
Отзыв на автореферат 

диссертации Мамедова Ильгара Салех оглы па тему «Хромато-масс

спектрометрическая диагностика наследственных болезней метаболизма у детей» 

представленной на соискание ученой степени доктора биологических наук по спе

циальности: 3.3.8. - Клиническая лабораторная диагностика. 

Индивидуальная патогенетическая картина нарушений обмена аминокисло1, 

ацилкарнитинов, органических кислот, пуринов и пиримидинов осложнена тем, 

что отдельные клинические признаки в различных сочетаниях и в различной сте

пени выраженности, могут проявляться при разных типах наследственного нару

шения обмена. В результате, несмотря на значительные достижения молекулярно

генетической диагностики, высокотехнологичные методы хроматографического 

анализа необходимы для выявления биохимического фенотипа пациентов с соот

ветствующими заболеваниями. Современные методы жидкостной/газовой хрома

тографии с тандемной масс-спектрометрией позволяют быстро и специфично вы

являть врожденные болезни обмена по содержанию биохимических маркеров в 

крови и моче. 

В связи с вышесказанным чрезвычайно актуальными являются: выявление 

новых маркеров наследственных болезней метаболизма, методическое совершен

ствование их определения, накопление новых данных об их референсных значени

ях, разработка новых алгоритмов диагностики наследственных заболеваний обме

на веществ у детей, значимых также и для массового скрининга. 

Научная новизна исследования 

В комплексном лабораторном исследовании определена эффективность 

мультиплексного определения актуальных метаболитов ра3личными валидиро

ванными хроматографическими методами с масс-спектрометрическим детектиро

ванием для ранней и точной диагностики наследственных нарушений обмена ами

нокислот, органических кислот, ацилкарнитинов, ОДЦЖК, пуринов и пиримиди

нов у детей, с использованием малого объема биологического материала. У ста

новлены референсные интервалы диагностических маркеров (аминокислот, аuил

карнитинов, органических кислот, ОДЦ)КК, пуринов и пиримидинов) наследс1-



венн ых нарушений обмена в здоровой детской популяции Российской Федерации 

в различных возрастных группах. Дока1ана ценность диагностики с применение"--1 

масс-спектрометрии у пациентов с дефицитом дигидропиримидиназы и первично

го системного дефицита карнитина при нарушениях клеточных органелл, впервы~ 

доказано ценность определения (чу вс гви ге,Iьнос1 ь, спец11фич11ость .->0,98) патоJю

гических значений маркерных метаболитов (свободный и свя·3ю1ный кар11итин, 

урацил, тимин) при этих нарушениях. 

Для детской по11уляции в нашей стране ра 3работан лиа~ 1юсп1чсский ал гори, \1 

выявления 11арушений обмена нуклеотидов с помощью 011реде.1ения ко1щснтриш1 11 

пуриновых и пиримидиновых оснований в моче пациентов методом тандемной 

хромата-масс-спектрометрии. 

Практическая значимость 

Рассчитанные новые референсные диапазоны диагностических маркеров наследст

венных болезней обмена у детей ) всJIичивают диагносгические возможности . По

казано, что хромато-масс-спектрометрический анализ насле,..tственных болезней 

обмена, может успешно использован, в программах по изучению патогенеза на

следственных нарушений обмена. Он мот.с~ 1Jрименяться шиrоко как для диагно

стики нарушений обмена у детей различных возрастных груr111, так и в рамках нс 

онатальноrо скрининга. 

- научные положения и практические рекомендации основаны на изучении и ана

лизе достаточного объема клинического материала; 

- методы исследования полностью соответствуют поставленным задачам ; стеI1е111, 

достоверности результатов подтверждается использование\1 общепринятых мето

дов исследования, а также современными способами статистической обработки 

полученного материала согласно требованиям медико-биологической статистики ; 

- выводы аргументированы и вытекают из результатов проведенного исследова

ния. 

По итогам работы опубликовано 56 научных трудов, из них 32 научные работы 

представлены в журналах, входящих в перечень ведущих рецс~пируемых научных 

журналов, включенных Высшей аттестационной комиссией России в список из,Jа-

11ий, рекомендуемых для опубликования основных научных результатов диссерта-



ции на соискание ученой степени кандидата и доктора наук, 1 метоличсскос посо

бие для врачей , l монография, зарегистрированы 2 новые медици11ские техноло

гии. 

Автореферат полностью соответствует основным положениям диссертации. 

flo актуальности темы исследования , научной нови1не и практической значимости 

результатов работа Мамедова И.С. пол11остью соответствус1 требованиям ВАК, 

предъявляемым к диссертационным работам на соискание ученой степени доктора 

биологических наук, а материалы диссертации соответствует специальности 3.3.R 

- Клиническая лабораторная диагноl:·1 ика. 
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