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1. Клініко-генетичні, електрофізіологічні та МРТ паттерни ранньої діагностики прогресуючих м’язових
дистрофій.

2. Clinical-genetic, electrophysiological and MRI patterns of early diagnosis of progressive muscular dystrophies.

Реферат:
1. Дисертаційна робота присвячена вирішенню важливої науково–практичної задачі охорони здоров’я –
вивченню поширеності, клінічного поліморфізму, генеалогічних та молекулярно-генетичних особливостей
прояву ПМД та розробці алгоритму їх ранньої діагностики. Завдання дослідження базувалися на системному
підході, були комплексними та адекватними меті роботи. Обсяги проведеного дослідження забезпечили
отримання достовірних результатів. У дослідженнях безпосередньо та в різних їх комбінаціях використані
сучасні наукові методи. Дослідження представлено послідовними етапами, що створило комплексність та
системність. Проведена оцінка клінічного спектра ПМД та встановлена поширеність її форм. Також було
вивчено клініко-неврологічні особливості виявлених форм прогресуючих м’язових дистрофій та
встановлено молекулярно-генетичну природу ПМД. У дослідженні використані інструментальні методи



обстеження пацієнтів з прогресуючими м`язовими дистрофіями, що включали ЕНМГ та МРТ м`язів, що дало
можливість провести аналіз електрофізіологічних змін м’язів при прогресуючих м’язових дистрофіях з
оцінкою типів ураження та визначені можливості діагностичного значення МРТ м’язів у ранній діагностиці
м’язових дистрофій. На підставі аналізу клініко-генетичних, рентгенологічних та електрофізіологічних даних
було сформулювано алгоритм ранньої діагностики прогресуючих м’язових дистрофій. Центральним
елементом запропонованої моделі алгоритму є вік дебюту прогресуючих м`язових дистрофій та шкала
оцінки функціонального статусу пацієнтів за шкалою MDS. Стратегічним напрямком запропонованого
алгоритму є рання діагностика прогресуючих м`язових дистрофій. Ефективність запропонованих
нововведень підтверджено позитивними висновками незалежних експертів, що дозволяє рекомендувати її у
практику закладів охорони здоров’я.

2. The dissertation work is devoted to the solution of an important scientific and practical task of health care - the
study of the prevalence, clinical polymorphism, genealogical and molecular genetic features of the manifestation of
PMD and the development of an algorithm for their early diagnosis. The tasks of the research were based on a
systematic approach, were complex and adequate to the goals of the work. The scope of the conducted research
provided reliable results. Modern scientific methods are used in the research directly and in various combinations.
The research is presented in successive stages, which created complexity and systematicity. An assessment of the
clinical spectrum of PMD was carried out and the prevalence of its forms was established. The clinical and
neurological features of the identified forms of progressive muscular dystrophy were also studied and the
molecular genetic nature of PMD was established. The study used instrumental methods of examination of
patients with progressive muscular dystrophies, which included ENMG and MRI of muscles, which made it possible
to conduct an analysis of electrophysiological changes in muscles in progressive muscular dystrophies with an
assessment of the types of lesions and identified possibilities of the diagnostic value of MRI muscles in the early
diagnosis of muscular dystrophies. An algorithm for the early diagnosis of progressive muscular dystrophies was
formulated based on the analysis of clinical-genetic, radiological and electrophysiological data. The central
element of the proposed algorithm is the age of onset of progressive muscular dystrophies and the scale for
assessing the functional status of patients according to the MDS scale. The strategic direction of the proposed
algorithm is the early diagnosis of progressive muscular dystrophies. The effectiveness of the proposed
innovations is confirmed by the positive conclusions of independent experts, which makes it possible to
recommend it for the practice of health care institutions.
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