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Диагностика 

гиперфенилаланинемии 

(неонатальный скрининг, 

молекулярная диагностика, 

дифференциальная диагностика) 

Диагноз 

подтвержден? 

Продолжение 

диагностического поиска 

в рамках других 

возможных заболеваний 

Терапия амбулаторно под наблюдением 

врача 

Диспансерное наблюдение и 

лечение с периодическим 

контролем в специализированном 

учреждении 

Терапия 

эффективна? 

Приложение Б. Алгоритмы действий врача 

I Общий алгоритм диагностики и терапии ГФА 

 

  

да 

да 

нет 

нет 



 

 

112 

 

 II Алгоритм дифференциальной диагностики ГФА  

 

  

ГФА (ФА≥2,0 мг/дл) 

Молекулярно-

генетическая 

диагностика 

 

ВН4-дефицитная 

ГФА 

 

ФАГ- 

дефицитная 

ГФА 

Генотип, не 

чувствительный к ВН4 

 

Генотип, потенциально 

чувствительный к ВН4 

 

1)Нагрузочный 

тест с 

сапроптерином

** 

 

Снижение ФА 

менее 30% 

 

Снижение ФА на 

30% и более 

 

ВН4 не чувствительная ГФА 

 

ВН4-чувствительная ГФА 

 

Наблюдение в ЛПУ 

Медико-генетическое консультирование 

 

1)Нагрузочный тест проводится после 1 года 
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III Алгоритм неонатального скрининга 

 


