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2. Diagnostics and medical and social support to primary immunodeficiency in children

Реферат:
1. Дисертація присвячена розробці заходів щодо покращення якості життя пацієнтів із ПІД шляхом
удосконалення діагностики та лікування цих захворювань. На підставі створення реєстру, що включає 820
пацієнтів, встановлена мінімальна поширеність ПІД в Україні (1,2 на 100 тис. населення і 10 на 100 тис.
народжених живими), визначена їх нозологічна структура та молекулярно-генетична характеристика,
оцінені потреби у лікувальних заходах. Вивчені медико-соціальні проблеми сімей та якість життя у пацієнтів
із ПІД. На міжнародному рівні вперше описано новий варіант ПІД як результат мутації в гені STAT1, що
приводить до посилення функції білка. Обґрунтовано рекомендації щодо вибору препаратів для
антибактеріальної терапії та профілактики у різних групах ПІД на підставі отриманих даних про етіологію
інфекційного синдрому та чутливість збудників до протимікробних препаратів. На основі оцінки
інформативності клінічних ознак ПІД розроблено покази до направлення на консультацію до дитячого
імунолога



2. The dissertation was done to develop the measures to enhance the quality of life for patients with PID by
improving diagnosis and treatment of these diseases. On the basis of the creation of the registry which includes
820 patients the minimum prevalence of PID in Ukraine (1.2 per 100 000 population and 10 per 100 000 live births)
was determined. Their nosologic structure, molecular genetic characteristics and medical needs were summarised.
Indications for referral to consultation to children's immunologist were developed based on a detailed analysis of
clinical manifestations of PID (402 patients) and identification the most informative clinical signs by comparing
with healthy controls (915). Internationally, new PID due to STAT1 GOF mutation was described. Medical and social
problems of families were assessed as well as health-related quality of life. Antibacterial choice of drugs
recommendations for various groups of PID were developed under the basis of etiology of infectious syndrome and
susceptibility to antimicrobial agents.
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