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НАПРАВЛЕНИЕ 
на проведение лабораторного исследования
Внимание! Образцы без полного комплекта документов исследованию не подлежат!
! Программа диагностики направлена на граждан РФ возрастом от 2 до 10 лет (включительно) 
Полный комплект документов: 
1. данное направление
2. информированное добровольное согласие на медико-генетическое консультирование и генетическое обследование в 1 экз.
3. Согласие на обработку персональных данных и передачу биологического материала в 2 экз.
4. Выписка на пациента
Все образцы отправляются только через курьера!
Результат анализа (заключение) будет отправлен по электронной почте. Пишите, пожалуйста, всю информацию разборчиво. 
	ФИО пациента
	

	Дата рождения
	

	Регион проживания и/или национальность
	

	Направляющее учреждение
	

	ФИО врача
	

	Телефон врача
	

	e-mail врача (разборчиво)
	KDL@ugmk-clinic.ru

	Выберите один вариант 

	Анализ активности mgk74@mail.rumgk74@mail.ru..

фермента
	Подтверждающая ДНК-диагностика (необходимо приложить заключение пациента!)
	Семейный случай 
(необходимо приложить 
заключение пробанда и 
указать родственную связь!)



Выделите галочкой наличие клинических проявлений у пациента 
	
	Возраст манифестации заболевания (эпилептические приступы, задержка/регресс психоречевого развития, задержка/утрата ранее приобретенных двигательных навыков, атаксия)  — от 2 до 4 лет;

	
	Эпилепсия (провоцируемые и непровоцируемые приступы), в том числе впервые возникший эпилептический приступ;

	
	Задержка/регресс психоречевого и/или двигательного развития;

	
	Прогрессирующие подкорково-мозжечковые нарушения (атаксия, тремор головы и конечностей);

	
	Прогрессирующее снижение остроты зрения вплоть до слепоты в сочетании с вышеописанными симптомами;

	
	Фотопароксизмальная реакция с преобладанием в затылочных отделах в ответ на низкочастотную (1-2 Гц) ритмическую фотостимуляцию по результатам электроэнцефалографии (ЭЭГ);

	
	Атрофические изменения мозжечка, коры и белого вещества головного мозга по результатам МРТ



При возникновении вопросов связывайтесь с операторами горячей линии проекта по номеру:
8 (800) 100-27-98 с 6:00 до 18:00 по московскому времени.
