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Приложение Б. Алгоритмы действий врача 

1.Алгоритм диагностики СМА 5q 

 

 

 

Определение количества 

копий  экзонов 7 и 8 SMN1 

Подозрение 

на СМА? 

0 копий 1 копия ≥2 копий 

Диагноз подтвержден Секвенирование SMN1 

Мутация? Д

а 

Кровное 

родство? 

Д

а 

Другое 

заболевание? 

Н

ет 

Н

ет 

ЭМГ, ЭНМГ, КФК, 

панельное исследование, 

секвенирование 

Число копий SMN2 Диагностика носительства 

у родителей 

Диагностика осложнений 

со стороны дыхательной, 

опорно-двигательной, 

пищеварительной и др. 

систем 
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2.Алгоритм тактики ортопедической тактики диагностики и лечения сколиоза у 

пациента со СМА 5q 

 

 

  

Рентгенография позвоночного 

столба 

Наблюдение 

Каков угол 

искривления по 

Коббу? 

<15-20° 

>15-20° 
>50° 

Наблюдение и 

контроль 

Корсетирование и 

контроль 

Рассмотреть хирургическую 

коррекцию 

Сформировался ли 

скелет? 

Метод «растущих 

стержней», VEPTR, 

магнитные стержни 

Спондилодез 

Да 

Да 

Нет 

Нет 

Подозрение на 

искривление? 

(клинический 

осмотр) 
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3. Алгоритм респираторной поддержки у пациента  со СМА 5q 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  

Каково функциональное 

состояние? 

Постуральный массаж, механический 

откашливатель и НИВЛ 
Да 

Нет 
Наблюдение 

Сидит самостоятельно Не сидит самостоятельно Ходит самостоятельно 

Найдена 

дыхательная 

недостаточность? 

Поиск ДН  

(кашлевая функция, спирометрия, 

исследования во время сна) 

Факторы риска? 

(инфекции ВДП, апноэ 

и  гиповентиляция) 

Да 
Нет 

Активный поиск ДН  

(кашлевая функция, PtCO2, PetCO2, 

исследования во время сна) 

Мониторинг газообмена, желудочно-

пищеводного рефлюкса, 

глотательной функции ДН = дыхательная недостаточность,  
PtcO2 = транскутанная пульсоксиметрия 
PetCO2 = парциальное давление CO2 в 

конце спокойного выдоха 
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4. Алгоритм предсимптоматической терапии СМА 5q 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

1 копия SMN2 
Вероятен 0 тип СМА 

2 копии SMN2 

Вероятен 1 тип СМА 
3 копии SMN2 
Вероятен 2/3 тип СМА 

Скрининг 

новорождённых 

Подтверждающий тест 

Число копий 

SMN2? 

4 копии SMN2 
Вероятен 3/4 тип СМА 

Патогенетическая терапия Лечение в случае истинной 

доклинической стадии 

Наблюдение, 

лечение при 

возникновении симптомов 


