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Актуальность. Прецизионная медицина и фармакогенети-
ческий анализ являются неотъемлемой частью персонализиро-
ванного подхода к рациональному лечению различных форм 
патологии у детей, обеспечивая подбор безопасных и эффек-
тивных препаратов и их оптимальные дозировки. 

Цель: определить индивидуальную непереносимость ле-
карственных препаратов при генетических заболеваниях у 
детей.

Материалы и методы. Выполнен анализ данных полноге-
номного секвенирования ДНК и фармакогенетического иссле-
дования у 34 детей в возрасте 1–18 лет (средний возраст 7,2 ± 
4,1 года). Секвенирование генома и секвенирование по Сэнге-
ру были выполнены в медико-генетической лаборатории «Эво-
ген» при поддержке Благотворительного фонда медико-соци-
альных генетических проектов помощи «Геном жизни».

Результаты. У детей, имеющих орфанные заболевания, 
индивидуальная лекарственная реакция была выявлена на пре-
параты: абакавир, азатиоприн, вальпроевая кислота, варфа-
рин, изониазид, имипрамин, карбамазепин, клобазам, лансо-
празол, меркаптопурин, омепразол, пантопразол, тиогуанин, 
фенитоин, циталопрам. На группы лекарственных препаратов 
(иммунодепрессанты, противосудорожные, цитостатики, про-
тивотуберкулёзные) индивидуальная лекарственная реакция 
была выявлена в 100% случаев. Самая высокая лекарствен-
ная реакция (14 препаратов) была установлена при наличии 
генов FGFR3 и CTNNB1.

Заключение. При подборе лечения больным с различны-
ми формами орфанной патологии, имеющих указанные выше 
патологические гены, необходимо оптимизировать выбор ле-
карственных средств и тщательно корректировать дозы пре-
паратов для профилактики генетических рисков индивидуаль-
ной лекарственной реакции.
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