
1 
 

БАШҡОРТОСТАН РЕСПУБЛИКАҺЫ 

ҺАУЛЫҠҺАҠЛАУ 
МИНИСТРЛЫFЫ 

 

Туҡай урамы, 23 йорт, Өфө ҡалаһы, 450002 

 

 

 

 

РЕСПУБЛИКА БАШКОРТОСТАН 

 

МИНИСТЕРСТВО 
ЗДРАВООХРАНЕНИЯ 

 

ул. Тукаева, д. 23, г. Уфа, 450002 

Тел. (347) 218-00-81, факс 218-00-62, e-mail: minzdrav@bashkortostan.ru 

 

Бойороҡ 

«___»__________ 2023й. № ____ 

Приказ 

«___»__________ 2023г. 

 

О проведении научно - практической конференции 

«Актуальные вопросы генетики и репродукции», приуроченной к 

празднованию 5-летия Республиканского медико-генетического центра 
 

 

В соответствии с Планом основных организационных мероприятий 

Министерства здравоохранения Республики Башкортостан на 2023 год, в целях 

совершенствования оказания медицинской помощи населению Республики 

Башкортостан по профилям: «медицинская генетика», «акушерство и 

гинекология», «пренатальная диагностика», «репродуктология», «клиническая 

лабораторная диагностика», «лабораторная генетика», повышения 

профессионального уровня врачей клинического профиля смежных 

специальностей и специалистов лабораторной диагностики, п р и к а з ы в а ю:  

1. Провести 14 апреля 2023 года научно-практическую конференцию 

«Актуальные вопросы генетики и репродукции», приуроченную к празднованию 

5-летия Республиканского медико-генетического центра (далее – Конференция) 

по адресу: г. Уфа, ул. Авроры, д. 2, «Президент Отель».  
2. Утвердить программу Конференции и круглых столов согласно 

приложению к настоящему приказу.  

3. Руководителям медицинских организаций Республики Башкортостан:  

3.1. Принять участие в работе Конференции и круглых столов;  

3.2. Командировать врачей акушеров-гинекологов акушерских стационаров и 

гинекологических отделений, заведующих женскими консультациями, врачей 

пренатальной ультразвуковой диагностики, врачей онкологов, врачей неврологов, 

врачей педиатров, врачей терапевтов, врачей неонатологов отделений 

новорожденных, врачей урологов, врачей нефрологов, врачей кардиологов, 

специалистов в родильных домах, ответственных за проведение расширенного 

неонатального скрининга (далее – РНС), и врачей других заинтересованных 

специальностей для участия в работе Конференции, круглых столов и мастер-

классов;  

3.3. Оплатить командировочные расходы по месту основной работы, 

согласно  ТК РФ; 
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3.4. Обеспечить регистрацию участников Конференции по ссылке: 

https://rmgcufa.ru/ru/info/konferentsii/ 

4. Руководителям межмуниципальных медицинских округов Республики 

Башкортостан, главным врачам детских поликлиник г. Уфы, главным внештатным 

взрослым и детским специалистам Минздрава РБ по профилям: медицинская 

генетика, кардиология, неврология, нефрология, педиатрия, ревматология, 

пульмонология, онкология, эндокринология, гематология и трансплантация - 

принять участие в работе Конференции и круглого стола «Лекарственное 

обеспечение пациентов с редкими (орфанными) заболеваниями. Проблемы, пути 

решения».  

5. Главному врачу ГБУЗ РМГЦ Билалову Ф.С. обеспечить регистрацию 

участников Конференции и техническое сопровождение.  

6. Директору ГАУ ДПО Республики Башкортостан «Центр повышения 

квалификации» Лашиной Г.В. обеспечить проведение мастер-класса «Взятие 

сухого пятна крови для проведения расширенного неонатального скрининга». 

7. Главному врачу ГБУЗ РКПЦ Минздрава РБ Засядкину И.С., главному 

внештатному неонатологу Минздрава РБ Богдановой Р.З. обеспечить проведение 

мастер - класса «Работа в системе ВИМИС «АКиНЕО»». 

8. Директору ГКУЗ РБ МИАЦ г.Уфа Яхиной Р.Р. обеспечить размещение 

информации о проведении Конференции на сайте Минздрава РБ и освещение в 

средствах массовой информации. 

9. Ректору ФГБОУ ВО БГМУ Минздрава РФ Павлову В.Н. рекомендовать (по 

согласованию) направить сотрудников из числа профессорско-преподавательского 

состава, курсантов ИДПО, ординаторов, студентов для участия в Конференции. 

10. Контроль за исполнением настоящего приказа возложить на заместителя 

министра здравоохранения Республики Башкортостан Т.В. Саубанову. 

 
 

Министр  

 

       А.Р. Рахматуллин 

  

https://rmgcufa.ru/ru/info/konferentsii/
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Приложение  

к приказу Минздрава РБ 

от  «___»  __________  2023 г. 

№  _______ 
 

ПРОГРАММА  

научно-практической конференции 

«Актуальные вопросы генетики и репродукции», приуроченной к 

празднованию 5-летия Республиканского медико-генетического центра 

 

 

Дата проведения: 14 апреля 2023 года 

Место проведения: г. Уфа, ул. Авроры, 2, «Президент Отель». 

Регистрация участников: 10.00 - 11.00 ч. 

 

Председатели конференции: 

 

Рахматуллин Айрат Разифович — Министр здравоохранения Республики 

Башкортостан 

Куцев Сергей Иванович — директор ФГБНУ МГНЦ, главный внештатный 

медицинский генетик Минздрава РФ, доктор медицинских наук, профессор, 

академик РАН, г. Москва 

Билалов Фаниль Салимович — главный врач ГБУЗ РМГЦ, главный внештатный 

специалист по клинической лабораторной диагностике Минздрава РБ, доктор 

медицинских наук, доцент кафедры общественного здоровья и организации 

здравоохранения с курсом ИДПО Башкирского государственного медицинского 

университета, г. Уфа 

 

Сопредседатели конференции: 

 

Воронин Сергей Владимирович – главный врач ФГБНУ «МГНЦ», главный 

внештатный специалист по медицинской генетике Минздрава России в ДФО, г. 

Москва  

Павлов Валентин Николаевич — ректор Башкирского государственного 

медицинского университета, академик РАН, доктор медицинских наук, 

профессор, г. Уфа 

 

Почетные гости:  

 

Шешко Елена Леонидовна - директор Департамента медицинской помощи детям, 

службы родовспоможения и общественного здоровья 

Сахарова Виктория Владиславовна - заместитель директора Департамента 

медицинской помощи детям, службы родовспоможения и общественного 

здоровья 
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Хуснутдинова Эльза Камилевна — директор ИБГ УФИЦ РАН, доктор 

биологических наук, профессор, член-корреспондент РАО, академик АН РБ, 

г.Уфа 

Трофимов Дмитрий Юрьевич — директор института репродуктивной генетики 

ФГБУ «НМИЦ АГП им. В.И.Кулакова» Минздрава России, член-корреспондент 

РАН, доктор биологических наук, профессор, г. Москва 

Магжанов Рим Валеевич — профессор кафедры неврологии с курсами 

нейрохирургии и медицинской генетики БГМУ, доктор медицинских наук, г. Уфа  

Мурзабаева Салия Шарифьяновна — профессор кафедры медицинской генетики 

и фундаментальной медицины Башкирского государственного медицинского 

университета, доктор медицинских наук, г. Уфа 

 

Целевая аудитория: врачи генетики, врачи педиатры, врачи терапевты, врачи 

онкологи, врачи неврологи; врачи акушеры-гинекологи, врачи пренатальной 

ультразвуковой диагностики, врачи неонатологи, врачи неврологи, врачи урологи, 

врачи нефрологи, врачи кардиологи, врачи онкологи и другие заинтересованные 

специальности. 

 

Пленарное заседание.  

Конференц-зал «Парламент»  
 

№ 

п/п 

Время Доклад Докладчик 

1 11.00-

11.10 

Приветственное слово Рахматуллин Айрат Разифович - 

Министр здравоохранения 

Республики Башкортостан 

2 11.10-

11.20 

Приветственное слово Куцев Сергей Иванович - 

директор ФГБНУ МГНЦ, 

главный внештатный 

медицинский генетик 

Минздрава России, доктор 

медицинских наук, профессор, 

академик РАН, г.Москва   

3 11.20-

11.30 

Приветственное слово Воронин Сергей Владимирович 

- главный врач ФГБНУ 

«МГНЦ», главный внештатный 

специалист по медицинской 

генетике Минздрава России в 

ДФО, г. Москва 

4 11.30-

11.40 

Поздравления от гостей 
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5 11.40-

12.00 

Этапы развития ГБУЗ 

РМГЦ. 

Опыт создания Центра 

Орфанных заболеваний в 

Республике Башкортостан 

Билалов Фаниль Салимович - 

главный врач ГБУЗ РМГЦ, 

главный внештатный 

специалист по клинической 

лабораторной диагностике 

Минздрава РБ, доктор 

медицинских наук, доцент 

кафедры общественного 

здоровья и организации 

здравоохранения с курсом 

ИДПО Башкирского 

государственного медицинского 

университета, г. Уфа 

 

6 12.00-

12.30 

Неонатальный скрининг на 

основе NGS 

Трофимов Дмитрий Юрьевич - 

директор института 

репродуктивной генетики ФГБУ 

«НМИЦ АГП им. 

В.И.Кулакова» Минздрава 

России, профессор, член-

корреспондент РАН, г.Москва  
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Секция «Расширенный неонатальный скрининг и орфанные заболевания» 

Конференц-зал «Парламент» 

 

Аудитория: врачи генетики, врачи неонатологи, врачи педиатры, 

ответственные за организацию РНС  

 

Модераторы секции:  

Мурзабаева Салия Шарифьяновна - профессор кафедры медицинской 

генетики и фундаментальной медицины Башкирского государственного 

медицинского университета, доктор медицинских наук. 

Нургалиева Лия Разифовна - заведующая Медико-генетической 

консультацией ГБУЗ РМГЦ, главный внештатный медицинский генетик 

Минздрава РБ. 
 

№ 

п/п 

Время Доклад Докладчик 

1 13.00-

13.15 

История медицинской 

генетики в Республике 

Башкортостан 

Мурзабаева Салия 

Шарифьяновна - профессор 

кафедры медицинской 

генетики и фундаментальной 

медицины Башкирского 

государственного 

медицинского университета, 

доктор медицинских наук,  

г. Уфа 

2 13.15-

13.30 

Редкие знания о редких 

болезнях: на что обратить 

внимание участковому 

врачу педиатру 

Яковлева Людмила 

Викторовна – заведующая 

кафедрой поликлинической 

и неотложной педиатрии с 

курсом ИДПО БГМУ, д.м.н., 

профессор, председатель 

РОО по развитию педиатрии 

в Республике Башкортостан 

«Республиканское общество 

педиатров Башкортостана», 

председатель 

Башкортостанского 

отделения Ассоциации 

детских кардиологов России 

3 13.30-

13.45 

Расширенный 

неонатальный скрининг в 

Республике Башкортостан. 

Актуальные проблемы 

Богданова Рамиля Заитовна - 

заместитель главного врача 

по педиатрической помощи 

ГБУЗ РКПЦ, главный 

внештатный неонатолог 

Минздрава РБ, г. Уфа 
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Панова Мария 

Владимировна - 

руководитель Центра 

Орфанных заболеваний 

ГБУЗ РМГЦ, г. Уфа 

4 13.45-

14.15 

Маски дефицита AADC. 

Как не пропустить диагноз 

Кондакова Ольга Борисовна 

- заведующая отделением 

медицинской генетики 

ФГАУ НМИЦ Здоровья 

Детей Минздрава РФ, 

кандидат медицинских наук, 

г.Москва 

5 14.15-

14.30 

53-летний опыт медико-

генетической службы 

Санкт-Петербурга 

Коротеев Александр 

Леонидович – главный врач 

СПб ГКУЗ МГЦ, кандидат 

медицинских наук, г.Санкт-

Петербург 

6 14.30-

15.00 

Ранняя диагностика НЦЛ2 

(Нейрональный 

Цероидный липофусциноз 

2 типа, болезнь Баттена) 

Еникеева Айгуль Рузилевна 

–заведующая психо-

неврологическим 

отделением дневного 

стационара ГБУЗ РДКБ, 

главный внештатный 

детский невролог Минздрава 

РБ, г.Уфа 

7 15.00-

15.30 

Мышечная дистрофия 

Дюшенна-Беккера. Опыт 

диагностики и ведения 

пациентов в Республике 

Башкортостан. 

Сайфуллина Елена 

Владимировна -  

профессор кафедры 

неврологии Башкирского 

государственного 

медицинского университета, 

доцент кафедры 

медицинской генетики и 

фундаментальной медицины 

Башкирского 

государственного 

медицинского университета, 

доктор медицинских наук, 

врач генетик ГБУЗ РМГЦ 

г.Уфа 

8 15.30-

15.45 

Организация медицинской 

помощи пациентам с 

наследственными 

заболеваниями в Санкт-

Панютина Яна Викторовна -  

начальник Отдела организации 

медицинской помощи матерям 

и детям Комитета по 
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Петербурге 

 

здравоохранению 

Правительства 

 г. Санкт-Петербурга 

9 15.45-

16.15 

Синдром Алажилля: 

диагностика и лечение. 

Якупова Гульнара 

Миннехазиповна - 

заведующая отделением 

гастроэнтерологии ГБУЗ 

РДКБ, врач-гастроэнтеролог 

высшей категории, 

заслуженный врач РБ, 

кандидат медицинских наук, 

г. Уфа  

10 16.15-

16.45 

Через тернии к звездам 

История одного мальчика. 

Разбор клинического 

случая 

Нургалиева Лия Разифовна - 

заведующая Медико-

генетической консультацией 

ГБУЗ РМГЦ, главный 

внештатный медицинский 

генетик Минздрава РБ, г.Уфа 

11 16.45-

17.00 

Референсные интервалы 

аминокислот и 

ацилкарнитинов у 

новорожденных 

Восточной Сибири 

Баирова Татьяна Ананьевна - 

руководитель 

Межрегионального медико-

генетического центра, 

руководитель лаборатории 

персонализированной 

медицины ФГБНУ 

«Научный центр проблем 

здоровья семьи и 

репродукции человека», 

доктор медицинских наук, г. 

Иркутск 

12 17.00-

17.30 

Сказка о НЕ потерянном 

времени. Или как 

распознать миодистрофию 

Дюшенна 

Артемьева Светлана 

Брониславовна - заведующая 

детским психо-

неврологическим отделением-2 

Научно-исследовательского 

клинического института 

педиатрии имени академика 

Ю.Е. Вельтищева, кандидат 

медицинских наук, врач 

высшей категории, г. Москва 

13 17.30-

18.00 

Междисциплинарный 

подход к ведению 

пациентов с 

нейрофиброматозом 1 

Байрамгулов Рустам 

Равилович – заведующий 

онгологическим отделением 

ГБУЗ РДКБ, главный 
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типа внештатный детский онколог 

Минздрава РБ, г. Уфа 

14 18.00-

18.25 

Особенности диагностики 

и дифференциальная 

диагностика дефицита 

лизосомной кислой 

липазы 

Гайсина Елена Валерьевна – 

врач невролог-генетик 

Медико-генетической 

консультацией ГБУЗ РМГЦ, 

г. Уфа  

15 18.25– 

18.40 

Проспективное 

исследование клинико-

генетических 

особенностей рассеянного 

склероза в Республике 

Башкортостан 

Тимашева Янина Римовна- 

заведующая учебной частью, 

старший научный сотрудник 

лаборатории 

физиологической генетики 

Института биохимии и 

генетики УНЦ РАН, 

кандидат медицинских наук, 

г. Уфа 

16 18.40-

19.00 

Обсуждение. Подведение 

итогов конференции  
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Секция «Здоровье семьи» 

Конференц-зал «Канцлер» 

 

Аудитория: врачи акушеры-гинекологи, врачи репродуктологи, врачи 

эндокринологи 

Модераторы секции:  

Калашникова Елена Александровна - член правления Национального общества 

пренатальной медицины, кандидат медицинских наук, доцент Курса 

пренатальной диагностики ФГБОУ ДПО РМАНПО Минздрава России, 

г.Москва. 

Сангизова Виктория Валерьевна - заведующая отделением пренатальной 

диагностики ГБУЗ РМГЦ, врач-генетик, главный внештатный специалист 

Минздрава РБ по пренатальной диагностике, г. Уфа. 

 

 
№ 

п/п 

Время Доклад Докладчик 

1 13.00-

13.30 

Преэклампсия: от 

скрининга к 

оптимальному 

менеджменту. Мнение 

экспертов 

Ходжаева Зульфия 

Сагдуллаевна - заместитель 

директора по научной работе 

института акушерства ФГБУ 

«НМИЦ АГиП имени 

академика В.И. Кулакова» МЗ 

РФ, доктор медицинских 

наук, г. Москва 

2 13.30-

13.50 

Анализ результатов 

раннего пренатального 

скрининга в Российской 

Федерации АУДИТ-2022 в 

Республике Башкортостан 

Калашникова Елена 

Александровна - член 

правления Национального 

общества пренатальной 

медицины, кандидат 

медицинских наук, доцент 

Курса пренатальной 

диагностики ФГБОУ ДПО 

РМАНПО МЗ РФ, г. Москва 

3 13.50-

14.20 

Выход из безвыходной 

ситуации или лечение 

бесплодия у женщин с 

низким овариальным 

резервом 

Моисеева Ирина Валерьевна - 

заведующая отделением 

вспомогательных 

репродуктивных технологий 

Самарского областного 

медицинского центра 

«Династия», кандидат 

медицинских наук, главный 

внештатный специалист по 

репродуктивному здоровью 

Минздрава Самарской 
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области и Приволжского 

федерального округа, 

кандидат медицинских наук, 

г. Самара 

4 14.20-

14.40 

Влияние ожирения на 

репродукцию. Роль 

эпигенетики 

Сахаутдинова Индира 

Венеровна - главный врач ЧУЗ 

"КБ «РЖД-Медицина»" 

главный внештатный 

специалист по планированию 

семьи и охране женского 

здоровья Минздрава РБ, 

заведующая кафедрой 

акушерства и гинекологии № 1 

ФГБОУ ВО БГМУ Минздрава 

РФ, руководитель РОО 

«Ассоциация акушеров 

гинекологов РБ», доктор 

медицинских наук,  г. Уфа 

5 14.40-

15.00 

АМГ глазами Лаборатории Клименкова Ольга 

Анатольевна - врач 

клинической лабораторной 

диагностики СПб ГБУЗ 

"Консультативно-

диагностический центр для 

детей", кандидат медицинских 

наук, ассистент кафедры 

лабораторной медицины и 

генетики ФГБУ «НМИЦ им. 

В.А. Алмазова» Минздрава 

России, г. Санкт-Петербург 

6 15.00-

15.20 

Лабораторная оценка 

гормонального статуса 

женщин 

Гильманов Александр Жанович 

- заведующий кафедрой 

лабораторной диагностики 

ИДПО ФГБОУ ВО БГМУ 

Минздрава РФ, доктор 

медицинских наук, профессор, 

г. Уфа 

 

7 15.20-

15.40 

Репродуктивное 

информирование молодежи 

как путь к снижению 

перинатальный 

заболеваемости и 

смертности  

Ящук Альфия Галимовна - 

заведующая кафедрой 

акушерства и гинекологии с 

курсом ИДПО медико-

профилактического факультета 

с отделением биологии 

Башкирского государственного 



12 
 

медицинского университета, 

доктор медицинских наук, 

профессор, член МАРС, г. Уфа 

 

8 15.40-

16.00 

Пренатальный консилиум 

в профилактике 

врожденных пороков 

развития плода  

 

 

Сангизова Виктория 

Валерьевна - заведующая 

отделением пренатальной 

диагностики ГБУЗ РМГЦ, 

врач-генетик, главный 

внештатный специалист 

Минздрава РБ по 

пренатальной диагностике, г. 

Уфа 

 

9 16.00-

16.30 

Преимплантационная 

генетическая диагностика 

моногенного заболевания: 

путь семьи. 

Сеитова Гульнара 

Наримановна - главный врач 

генетической клиники НИИ 

медицинской генетики 

Томского НИМЦ, врач-

генетик высшей категории, 

кандидат медицинских наук, 

г.Томск 

 

10 16.30-

16.50 

Хромосомный 

микроматричный анализ 

для пренатальной 

диагностики 

Миргалиева Регина Явдатовна 

– биолог цитогенетической 

лаборатории ГБУЗ РМГЦ, 

г.Уфа 

 

11 16.50-

17.00 

Обсуждение. Подведение 

итогов конференции 
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Секция «Молекулярно-генетические исследования в онкологии» 

Конференц-зал «Сенатор» 

 

 

Аудитория: врачи онкологи, врачи химиотерапевты, врачи гастроэнтерологи, 

врачи урологи,  

Модератор секции: Машков Олег Игоревич - заведующий молекулярно-

генетической лабораторией ГБУЗ РМГЦ, кандидат биологических наук. 

 

№ 

п/п 

Время Доклад Докладчик 

1 13.00-

13.20 

Возможности ПЦР для 

определения мутаций в гене 

PIK3CA при раке молочной 

железы 

Машков Олег Игоревич - 

заведующий Молекулярно-

генетической лабораторией 

ГБУЗ РМГЦ, кандидат 

биологических наук, г. Уфа 

2 13.20- 

13.40 

Роль молекулярно-

генетического тестирования 

в онкологии на примере 

Республики Башкортостан. 

 

Меньшиков Константин 

Викторович - доцент 

кафедры онкологии с 

курсами онкологии и 

патологической анатомии 

ИДО БГМУ, врач онколог 

отдела противоопухолевой 

терапии ГАУЗ РКОД МЗ 

РБ, кандидат медицинских 

наук, г. Уфа 

3 13.40-

14.00 

Роль секвенирования 

нового поколения в 

типировании генов 

главного комплекса 

гистосовместимости. 

Использование набора 

реагентов ScisGo HLA-v6 

для развития регистра 

доноров и подбора 

гистосовместимой пары. 

Насретдинова Анна 

Андреевна – биолог, 

представитель ООО 

МедТех, г. Москва 
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4 14.00-

14.30 

Молекулярно-генетические 

исследования при 

колоректальном раке: 

теория и практика 

Шубин Виталий Павлович - 

старший научный 

сотрудник ФГУП 

«Национальный 

медицинский 

исследовательский центр 

колопроктологии имени 

А.Н. Рыжих» Министерства 

здравоохранения 

Российской Федерации, 

кандидат биологических 

наук, г. Москва 

Школа по биоинформатической обработке данных молекулярно-

генетических исследований в онкологии «Обработка данных 

исследований методом NGS: как «сырые» данные становятся 

заключением врача-лабораторного генетика» 

 

5 14:30–

15:00 

Мультиплексирование, 

расчет загрузки запуска, всё 

об индексах 

Григорьева Татьяна 

Викторовна - инженер-

исследователь ИБХ им. 

академиков М. М. 

Шемякина и Ю. А. 

Овчинникова РАН, 

менеджер по разработке и 

клинической поддержке 

ООО «ОнкоАтлас», г. 

Москва 

6 15:00 

–15:30 

Аналитические и 

диагностические 

характеристики тест-

системы: что они 

характеризуют, почему они 

важны и от чего зависят  

Иванов Максим 

Вячеславович - 

руководитель Отдела 

исследований и 

биоинформатики ООО 

«ОнкоАтлас», кандидат 

биологических наук, г. 

Москва 

7 15:30–

16:00 

«Мокрая» часть: основные 

возможные причины 

неуспеха исследований  

Машков Олег Игоревич - 

заведующий Молекулярно-

генетической лабораторией 

ГБУЗ РМГЦ, кандидат 

биологических наук, г. Уфа 
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8 16:00 

–16:30 

Результаты 

секвенирования: форматы 

файлов, оценка «сырых» 

данных (методы, метрики), 

пригодность для анализа  

Якушина Валентина 

Дмитриевна - главный 

исследователь Отдела 

исследований и 

биоинформатики ООО 

«ОнкоАтлас», кандидат 

медицинских наук, г.Москва 

9 16:30 

–17:00 

Сценарии выравнивания и 

препроцессинга, 

особенности технологий  

Якушина Валентина 

Дмитриевна - главный 

исследователь Отдела 

исследований и 

биоинформатики ООО 

«ОнкоАтлас», кандидат 

медицинских наук, г.Москва 

10 17:00 

–17:40 

Поиск вариантов: этап 

коллинга, артефакты, 

принципы фильтрации  

Иванов Максим 

Вячеславович  -  

руководитель Отдела 

исследований и 

биоинформатики ООО 

«ОнкоАтлас», кандидат 

биологических наук, 

г.Москва 

11 17:40–

18:10 

За пределами стандартного 

пайплайна: определение 

соматического/наследствен

ного статуса варианта, 

постзиготные соматические 

варианты, поиск крупных 

делеций в малых 

ампликонных панелях, 

анализ контаминации  

Якушина Валентина 

Дмитриевна - главный 

исследователь Отдела 

исследований и 

биоинформатики ООО 

«ОнкоАтлас», кандидат 

медицинских наук, г.Москва 

12 18:10–

18:40 

Общие принципы 

интерпретации результатов 

иформирования отчета. 

Требования ОМГО по 

заключению по результатам 

молекулярно-генетических 

исследований (30 мин). 

Какие данные получит 

врач-лабораторный генетик 

после обработки данных. 

Иванов Максим 

Вячеславович - 

руководитель Отдела 

исследований и 

биоинформатики ООО 

«ОнкоАтлас», кандидат 

биологических наук, 

г.Москва 

13 18:40–

19:00 

Обсуждение, подведение 

итогов Школы 
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ПРОГРАММА 

круглого стола 

«Лекарственное обеспечение пациентов с редкими (орфанными) 

заболеваниями. Проблемы, пути решения» 

 

Дата проведения: 14 апреля 2023 года 

Время проведения: 13.00 -14.30 

Место проведения: Конференц-зал «Диалог» 

Целевая аудитория: руководители межмуниципальных медицинских округов РБ, 

главные врачи детских поликлиник г. Уфы, главные внештатные специалисты 

Минздрава РБ взрослого и детского населения по профилям: генетика, 

кардиология, неврология, нефрология, педиатрия, ревматология, пульмонология, 

онкология, эндокринология, гематология и трансплантация.  

Модератор: Кононова Ирина Вячеславовна - заместитель министра 

здравоохранения Республики Башкортостан. 
 

№ 

п/п 
Время Тема выступления Докладчик 

1. 13.00- 

13.05 

Вступительное слово 

 

Кононова Ирина Вячеславовна - 

заместитель министра 

здравоохранения Республики 

Башкортостан  

2. 13.05-

13.15 

Проект постановления Кононова Ирина Вячеславовна - 

заместитель министра 

здравоохранения Республики 

Башкортостан 

3. 13.15-

13.25 

Ведение регистров орфанных 

заболеваний и ВЗН  

Панова Мария Владимировна - 

заведующая информационно-

аналитическим отделом ГБУЗ 

РМГЦ, 

Хакимова Айсылу Марсельевна 

ассистент кафедры 

общественного здоровья и 

организации здравоохранения с 

курсом ИДПО 

4. 13.25-

13.35 

Работа экспертного совета Демьяненко Марина Викторовна - 

начальник отдела организации 

льготного лекарственного 

обеспечения Министерства 

здравоохранения Республики 

Башкортостан 
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6. 13.35-

13.45 

Порядок взаимодействия с 

ООЛО 

Семенова Анжелика Анатольевна 

- ведущий специалист-эксперт 

отдела организации льготного 

лекарственного обеспечения 

Министерства здравоохранения 

Республики Башкортостан 

 

7. 13.45-

14.00 

Обсуждение. Решение. 

Резолюция круглого стола 
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ПРОГРАММА 

круглого стола представителей региональных центров РНС  

 

Дата проведения: 14 апреля 2023 года 

Время проведения: 15.00 -16.00 

Место проведения: Конференц-зал «Диалог» 

Целевая аудитория: Руководители межрегиональных центров РНС 

 

Модератор: Саубанова Татьяна Владимировна - заместитель министра 

здравоохранения Республики Башкортостан 

 

№ 

п/п 
Время Тема выступления Докладчик 

1. 15.00-

15.05 

Вступительное слово 

 

Саубанова Татьяна Владимировна - 

заместитель министра 

здравоохранения Республики 

Башкортостан 

2. 15.05-

15.15 

Наиболее частые 

ошибки при 

направлении 

биоматериала на 

подтверждающую 

диагностику в рамках 

РНС 

Воронин Сергей Владимирович - 

главный врач ФГБНУ «МГНЦ», 

главный внештатный специалист 

по медицинской генетике 

Минздрава России в ДФО 

3. 15.15-

15.25 

Взаимодействие с 

МГК при организации 

РНС 

Билалов Фаниль Салимович - 

главный врач ГБУЗ РМГЦ, 

главный внештатный специалист 

по клинической лабораторной 

диагностике Минздрава 

Республики Башкортостан 

4. 15.25-

15.45 

Опыт коллег 

межрегиональных 

центров при работе в 

рамках РНС 

Руководители межрегиональных 

центров РНС  

(г.Москва, г.Екатеринбург, 

г.Иркутск, г.Томск, г.Краснодар) 

5. 15.45-

16.00 

Обсуждение. Решение. 

Резолюция круглого 

стола 
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ПРОГРАММА 

круглого стола для специалистов, задействованных в проведении РНС 

«ТМС. Опыт Региональных центров» 

 

 

Дата проведения: 14 апреля 2023 года 

Время проведения: 16.30 -17.30 

Место проведения: Конференц-зал «Диалог» 

Целевая аудитория: специалисты, задействованные в проведении РНС 

 

Модератор: Тимофеева Екатерина Александровна - заведующая лаборатории 

пренатального, неонатального и селективного скринингов ГБУЗ РМГЦ 

 

№ 

п/п 
Время Тема выступления Докладчик 

1. 16.30- 

16.45 

Вступительное слово 

 

Тимофеева Екатерина Александровна – 

заведующая лаборатории 

пренатального, неонатального и 

селективного скринингов ГБУЗ РМГЦ 

2. 16.45-

17.15 

Опыт коллег 

межрегиональных 

центров при работе в 

рамках РНС 

Специалисты, задействованные в 

проведении РНС 

5. 17.15-

17.30 

Обсуждение.  

Решение. Резолюция 

круглого стола 
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Мастер-класс «Взятие сухого пятна крови для проведения РНС»  

Открытая площадка  

Холл №1 

Ответственный специалист:  

Директор ГАУ ДПО РБ «Центр повышения квалификации» Лашина Г.В. 

 

 

 

 

 

 

 

Мастер-класс «Работа в системе ВИМИС «АКиНЕО» 

Открытая площадка  

Холл №2 

 

Ответственный специалист:  

заместитель главного врача по педиатрической помощи ГБУЗ РКПЦ Минздрава 

РБ, главный внештатный неонатолог Минздрава РБ - Богданова Рамиля Заитовна; 

специалист отдела информационных технологий ГБУЗ РМГЦ - Алленов В.А.; 

начальник отдела информационных технологий ГБУЗ РКПЦ Минздрава РБ - 

Хлыстова Д.А. 

 

 
 




