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Бла осклонова Николая Алексеевича на тему: 

<<диагностическая экспертная система по орфанной патолоrии на 

модели наследственных лизосомных болезней накопления>), 

. ~ .. ~ 

представленнои на соискание ученон степени 

кандидата медицинских наук по специальности 3.3.9. Медицинская 

информатика (медицинские науки) 

Лизосомные болезни накопления (ЛБН) представляют собой группу 

редких 
V 

наследственных состоянии с 
V 

выраженнои фенотипической 

вариабельностью и постепенным прогрессированием, что затрудняет 

определение предварительного диагностического ряда до проведения 

дорогостоящих молекулярно-генетических исследований. В этой связи 

разработка инструментов, позволяющих структурировать феноти11ическую 

информацию и формировать узкий набор клинически оправданных гипотез 

имеет прикладную ценность. 

В ав ореферате представлена работа включающая систе атизацию 

фенотипических проявлений 30 клинич ских форм ЛБН, разработку шкал 

экспертных оценок (модаль ос ь, манифестация выраженность) и 

построение матрицы <<болезни - признаки>>, содержа._ей 12 600 экспертных 

значений. Создан ал оритм дифференциальной диагностики, который 

• 
сопоставляет признаки нового случая с эталонными моделями в че ыр х 

возрастных периодах и формирует ранжированный диаг остический ряд. 

С аучной очки зре ия з ачимыми являют я ледую~ .... 

Во- ервых, реал зова о формализова ............ ое 

' 
о ть 

• 

______ ,. _____ .. __________ _ 
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Во в орых, предложе а модель о е ки ри 

произведе ие 
•• 

трех экс ер ых харак ерис ик 

аков, использующая 

и обес е иваю_ая 

со оставимость кли ических карти между возрастнь ми гру1111ами. 

В-тре ьих, двух.этапный алгори м о бора и ранжирования гипотез 

обеспечивает устойчивое ь работ I в условиях не олных либо условно 

избыточн 1х данных что отражает реальную клиническую практику 

Практическая значимость работь выражается в разработке 

функционирующей экспертной системы ГенДиЭС, реализова ной в виде 

wеЬ-приложения. Результаты её проверки на трёх выборках (50, 54 и 38 

случаев) демонстрируют воспроизводимую точность О 84-0,90, а наличие 

блока объясне ий повышает степень доверия клиницистов. Возможность 

•• 
локального или 

технологически 

удаленного развертьmания может 

V '"' 
совместимои с существующеи 

сделать систему 

инфраструктурой 

V 

медицинских организации. 

Методологическая часть автореферата изложена последовательно: 

определены возрастные группы, указаны критерии отбора описаны 

источники знаний ( 45 публикаций и международные базы данных) формы 

экспертных шкал, методы формирования матри1~1 приз а ов и подходы к 

валидации. Структура текста в ще жа а, ключевь е этапь1 разработки и 

проверки системы представлены в дос ато ,,_ ... ·ом объё е. 

Публикационная активное соо ветствует требова иям: 

представлены 16 работ, вклю ая с атьи в журналах з перечня В 
' 

материалы международных конференций, а также зарегистр о а ные база 

дан ых и программа для ЭВМ. Замечаний по существу ав ореферата н т. 
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в облас и искусствен о о и теллек а меди · и е. Диссертационная работа 

полностью соотве с вует ~ебо а иям .. 9~ • О оложения о присуждении 

ученых степеней, у верждён ого ос ановлением ра_ .... . ельства Российской 

Федерации No842 от 24.09.2013г. (с изменениями в дейс вую~ей редакции), 

предъявляемым к диссертациям 
.. ~ 

а соискан е ученои степени кандидата 

медицинских наук. Ав ор диссертации заслуживает присуждения уче ой 

степени кандидата медицинских наук по специальности 3 .3 9. Медици екая 

информатика (медицинские науки). 
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