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По возникшим вопросам Вы можете:

написать на почту 1consilium@bk.ru;

позвонить по телефону горячей линии 8-800-333-45-38;

посетить сайт 1consilium.ru
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Принять участие можно несколькими способами:
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Просто нажать кнопку 
«Участвовать»
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Скачать и установить 
приложение и через него 

участвовать в консилиуме, 
это просто!
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Обязательно необходима 
регистрация: доступ к архиву 

и календарю закрыт ввиду 
открытой информации 

о пациентах

Первый онлайн 

консилиум,  не 

имеющий аналогов.

 Для врачей любых 

 специальностей

Эксперты-генетики  из 

ведущих институтов 

РФ

Реальная 

возможность 

 разобрать любой 

 клинический

случай

Платформа 

абсолютно  бесплатна 

и не требует

  каких-либо оплат 
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ПЕРВЫЙ 
ОНЛАЙН КОНСИЛИУМ



Молекулярно-генетические исследования на основе 
метода секвенирования нового поколения (next generation 
sequencing, NGS) - это:

- одномоментное исследование всех клинически значимых генов;

- контроль качества на каждом этапе;

- индивидуальный подход к каждому случаю.

МЕДИКО-ГЕНЕТИЧЕСКИЙ
ЦЕНТР «ГЕНОМЕД»
специализируется на генетической
диагностике редких наследственных
заболеваний.

Выделение 
ДНК

Подготовка 
библиотеки

Секвениро-
вание ДНК

Анализ данных 
секвенирования

Заключение

Сопоставление 
результатов с 
клиническими 

данными



Клиническая 
информация
о пациенте

ПРАВИЛЬНЫЙ ВЫБОР ВАРИАНТА ИССЛЕДОВАНИЯ – 
ВАЖНЫЙ ЭТАП ДИАГНОСТИЧЕСКОГО ПРОЦЕССА.

- адаптированы под решение 
стандартных клинических задач;

- несколько сотен генов;

- гены сгруппированы по связи с 
заболеваниями, имеющими сходную 
клиническую симптоматику;

- при появлении информации о 
новых клинически значимых генах 
переанализ данных по панели 
невозможен. т.к. в панель включены 
только известные гены.

- применяется в сложных клинических 
случаях; в отдельных случаях может 
быть рекомендовано исследование 
трио (родители + пробанд);

- около 20 тысяч генов;

- в исследование включены 
кодирующие участки всех генов;

- при появлении информации о новых 
клинически значимых генах возможен 
переанализ данных.

ТАРГЕТНЫЕ 
ПАНЕЛИ 
ГЕНОВ

ПОЛНОЭКЗОМНОЕ 
СЕКВЕНИРОВАНИЕ



Клиническое применение метода NGS стало возможным 
исключительно благодаря слаженной работе клиницистов и 
молекулярно-генетических лабораторий.

До и после проведения исследования рекомендуется консультация 
врача-генетика.

Консультацию высококвалифицированного врача-генетика, в т.ч. 
в рамках программы обязательного медицинского страхования 
(ОМС), пациент может получить в медико-генетическом центре 
«Геномед».

Клиническая 
информация
о пациенте

Интерпретация  
врача-генетика

Данные
секвенирования

Заключение

Литературные
сведения

ПРАВИЛЬНЫЙ ВЫБОР ВАРИАНТА ИССЛЕДОВАНИЯ – 
ВАЖНЫЙ ЭТАП ДИАГНОСТИЧЕСКОГО ПРОЦЕССА.

- применяется в сложных клинических 
случаях; в отдельных случаях может 
быть рекомендовано исследование 
трио (родители + пробанд);

- около 20 тысяч генов;

- в исследование включены 
кодирующие участки всех генов;

- при появлении информации о новых 
клинически значимых генах возможен 
переанализ данных.



* клиническая информация о пациенте - обязательное условие выполнения анализа.
** исследование пробанда всегда предпочтительнее исследования родителей; в случае принятия решения 
о прерывании беременности с последующей молекулярной диагностикой материала плода следует заранее 
принять решение о способе забора материала.
*** скрининг на патогенные мутации необходимо проводить у обоих будущих родителей, желательно 
одновременно; у детей, не достигших возраста 18 лет, скрининг не проводится по этическим соображениям.

КЛИНИЧЕСКОЕ ОБОСНОВАНИЕ ГЕНЕТИЧЕСКОЙ
ДИАГНОСТИКИ И ВЫБОР МЕТОДА ИССЛЕДОВАНИЯ:

Цель тестирования Метод

Диагностическое тестирование пробанда 
(пациента)

Тестирование на основе NGS*:
- таргетные панели генов;
- клиническое секвенирование экзома (КСЭ);
- полное секвенирование экзома (ПСЭ);
- секвенирование генома

Подтверждение наличия у пробанда мутации, 
выявленной с помощью метода NGS

Секвенирование по Сэнгеру

Предиктивное тестирование членов семьи 
пробанда с известной мутацией, вызывающей 
генетическое заболевание

Секвенирование по Сэнгеру

Пренатальная диагностика (поиск известных 
патогенных мутаций) для поиска причины 
генетической патологии плода**

Секвенирование по Сэнгеру в случае, если па-
тогенная мутация (мутации) для данной семьи 
известна

Если мутация не известна - тестирование на 
основе NGS*:
- таргетные панели генов;
- клиническое секвенирование экзома;
- полное секвенирование экзома

Генетическое консультирование, управление 
рисками и планирование семьи

Тестирование на основе NGS***: 
 - скрининг на известные патогенные и вероят-
но патогенные мутации



В случае возникновения вопросов по выбору метода исследования, 
подбору панели, интерпретации заключения – просьба обращаться в 
медико-генетический центр «Геномед» одним из следующих способов:

Наши врачи-консультанты с удовольствием ответят на все ваши вопросы!

Телефон горячей линии - 8-800-333-45-38 

Форма на сайте - www.genomed.ru

Электронный адрес - mail@genomed.ru

Цель тестирования Метод

Диагностическое тестирование пробанда 
(пациента)

Тестирование на основе NGS*:
- таргетные панели генов;
- клиническое секвенирование экзома (КСЭ);
- полное секвенирование экзома (ПСЭ);
- секвенирование генома

Подтверждение наличия у пробанда мутации, 
выявленной с помощью метода NGS

Секвенирование по Сэнгеру

Предиктивное тестирование членов семьи 
пробанда с известной мутацией, вызывающей 
генетическое заболевание

Секвенирование по Сэнгеру

Пренатальная диагностика (поиск известных 
патогенных мутаций) для поиска причины 
генетической патологии плода**

Секвенирование по Сэнгеру в случае, если па-
тогенная мутация (мутации) для данной семьи 
известна

Если мутация не известна - тестирование на 
основе NGS*:
- таргетные панели генов;
- клиническое секвенирование экзома;
- полное секвенирование экзома

Генетическое консультирование, управление 
рисками и планирование семьи

Тестирование на основе NGS***: 
 - скрининг на известные патогенные и вероят-
но патогенные мутации
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Бесплатная горячая линия:
8-800-333-45-38

Лаборатория молекулярной
патологии «Геномед»

Медико-генетические центры
«ГЕНОМЕД»

г. Москва, Подольское шоссе, д. 8, корпус 5

8 (495) 660-83-77 | mail@geno-med.ru

г. Санкт-Петербург, ул. Мира, д. 16 

8 (812) 407-35-10 | spb@geno-med.ru

г. Ростов-на-Дону, ул. Козлова, д. 65е

8 (863) 303-21-60 | rostov@geno-med.ru

г. Екатеринбург, ул. Юмашева, д. 10

8 (343) 247-83-15 | ekaterinburg@geno-med.ru

г. Пермь, ул. Газеты Звезда, д. 67. Отдельный вход

8 (342) 255-40-26 | perm@geno-med.ru

г. Казань, ул. Фучика, д. 42

8 (843) 212-24-65 | kazan@geno-med.ru


