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                       Информация для медицинских и фармацевтических работников         Информация для медицинских и фармацевтических работников      Сумма баллов основных признаков  ≥ 1 +  Сумма баллов дополнительных признаков  ≥ 1  Общая сумма, как основание  для ДНК анализа  ≥ 3 б   Фасцикуляции языка  - 2 б  Приемы  Говерса - 1 б   Всего = 3 б  • Ретракция ахилловых  сухожилий  – 0,25 б • Повышение КФК  – 0,25 б • Всего = 0,5 б  Общая сумма баллов: Основные признаки =3 б Дополнительные признаки = 0,5 б Итого = 3,5 б    Фасцикуляции языка  - 2 б  Тремор пальцев вытянутых  рук  – 2 б  Всего = 4 б  Нет соответствия  признакам • Всего = 0 б  Общая сумма баллов: Основные признаки = 4 б Дополнительные признаки = 0 б Итого = 4 б  Клинические примеры: + +   Тремор пальцев вытянутых  рук  – 2 б  Всего = 2 б   Псевдогипертрофия икроножных мышц  – 0,25 б  ретракция ахилловых  сухожилий  - 0,25 б  сколиоз  - 0,25 б   повышение КФК  - 0,25 б • Всего = 1 б +  Общая сумма баллов: Основные признаки = 2б  Дополнительные признаки = 1 б Итого = 3 б   Направление  на молекулярно - генетическое  исследование Данные личного архива  Шарковой И.В., к.м.н., ФГБНУ МГНЦ им. академика Н.П. Бочкова, Москва 2021.   
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                                  Информация для медицинских и фармацевтических работников         Информация для медицинских и фармацевтических работников ПРИЗНАКИ СМА 5q с дебютом  до 18  месяцев                                            Клинические проявления  Баллы ОСНОВНЫЕ  Диффузная мышечная гипотония 2  Задержка моторного развития и/или регресс моторных навыков 2  Отсутствие сухожильных рефлексов 1  Тремор/Фасцикуляции языка 2  Постуральный тремор пальцев/Тремор пальцев вытянутых рук 2  Формирование сколиоза/Формирование контрактур крупных суставов 1 ДОПОЛНИТЕЛЬНЫЕ  Гиповентиляция /апноэ сна 1  «Седловидная» деформация грудной клетки 1  Слабый плач 1  Парадоксальное дыхание с втяжением уступчивых мест грудной клетки и  выпячиванием живота 1 Данные личного архива  Шарковой И.В., к.м.н., ФГБНУ МГНЦ им. академика Н.П. Бочкова, Москва 2021.
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                       Информация для медицинских и фармацевтических работников         Информация для медицинских и фармацевтических работников      Сумма баллов основных признаков  ≥ 1 +  Сумма баллов дополнительных признаков  ≥ 1  Общая сумма, как основание  для ДНК анализа  ≥ 5 б   Фасцикуляции языка  - 2 б  Диффузная гипотония  - 2 б   Всего = 4 б  • Слабый плач или крик  – 1 б • Частое дыхание и слабость  дыхательных мышц  - 1 б • Всего = 2 б  Общая сумма баллов: Основные признаки = 4 б Дополнительные признаки = 2 б Итого = 6 б    Фасцикуляции языка  - 2 б  Тремор пальцев вытянутых  рук  - 2 б  Диффузная гипотония  - 2 б   Всего = 6 б  Нет соответствия  признакам • Всего = 0 б  Общая сумма баллов: Основные признаки = 6 б Дополнительные признаки = 0 б Итого = 6 б  Клинические примеры: + +   Диффузная гипотония  - 2 б   Всего = 2 б   Слабый плач или крик  – 1 б  Частое дыхание  – 1 б  Ночная  гиповентиляция - 1 б • Всего = 3 б +  Общая сумма баллов: Основные признаки = 2 б  Дополнительные признаки = 3 б Итого = 5 б   Направление  на молекулярно - генетическое  исследование Данные личного архива  Шарковой И.В., к.м.н., ФГБНУ МГНЦ им. академика Н.П. Бочкова, Москва 2021.   
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                                  Информация для медицинских и фармацевтических работников         Информация для медицинских и фармацевтических работников                                            Клинические признаки Баллы ОСНОВНЫЕ  Мышечная гипотония, более выраженная в проксимальных отделах  нижних конечностей и тазовом поясе 2  Приемы Говерса 1  Тремор пальцев вытянутых рук 2  Фасцикуляции языка и/или других групп мышц 2  Отсутствие сухожильных рефлексов 1  Ночная гиповентиляция/апноэ сна 1 ДОПОЛНИТЕЛЬНЫЕ  Ретракция ахилловых сухожилий 0,25  Сколиоз 0,25  Псевдогипертрофии икроножных мышц 0,25  Повышение уровня КФК до 2000 Ед/л 0,25 ПРИЗНАКИ СМА 5q с дебютом  после 18 месяцев Данные личного архива  Шарковой И.В., к.м.н., ФГБНУ МГНЦ им. академика Н.П. Бочкова, Москва 2021.


