Таблица 1. Спектр генетических находок у обследованной когорты пациентов.
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	N = 53 чел
	%

	MYH7
	14
	26,4

	MYPBC3
	7
	13,2

	TPM1
	1
	1,9

	PTPN11 + TNNT2
	1
	1,9

	BRAF + MYH6
	1
	1,9

	PTPN11
	4
	7,5

	RAF1
	4
	7,5

	BRAF
	2
	3,8

	LZTR1
	1
	1,9

	VUS
	7
	13,2

	Без находок
	11
	20,8



Таблица 2. Характеристика групп пациентов с дебютом ГКМП в возрасте до 1 года и в возрасте 1-18 лет.
	
	Группа детей с дебютом ГКМП в возрасте до 1 года, чел. N = 28.
	Группа детей с дебютом ГКМП после 1 года жизни, чел.
N = 25.

	Гендерный состав:

	Мальчики
	17 (60,7%)
	15 (60,0%)

	Девочки
	11 (39,3%)
	10 (40,0%)

	Применяемая панель для генетической диагностики:

	39 генов
	21 (75,0%)
	19 (76,0%)

	172 гена
	7 (25,0%)
	6 (24,0%)

	Генетические находки:

	MYH7
	5 (17,86%)
	9 (36,0%)

	MYPBC3
	3 (10,71%)
	4 (16,0%)

	TPM1
	-
	1 (4,0%)

	PTPN11 + TNNT2

	1 (3,57%)
	-

	BRAF + MYH6
	-
	1 (4,0%)

	PTPN11
	1 (3,57%)
	3 (12,0%)

	RAF1
	4 (14,3%)
	-

	BRAF
	2 (7,14%)
	-

	LZTR1
	1 (3,57%)
	-

	VUS
	2 (7,14%)
	5 (20,0%)

	Без находок

	9 (32,14%)
* 8 из 9 были тестированы на панели 39 генов
	2 (8,0%)
* были тестированы на панели 39 генов






Схема 1. Дифференцированный подход к выбору таргетных панелей для NGS диагностики ГКМП в зависимости от возраста дебюта заболевания и данных об этиологической структуре ГКМП в возрастном аспекте.

Небольшая таргетная панель, преимущественно содержащая гены саркомера (19 генов)
Возраст дебюта ГКМП
Рекомендованная к использованию таргетная панель для NGS
Преимущественно саркомерные варианты 
Саркомерные варианты, РАСопатии
Саркомерные варианты, РАСопатии, болезни накопления, обмена
Таргетная панель среднего охвата (39 генов)
Расширенная панель генов для NGS (более 100 генов)

Наиболее частая генетическая причина развития ГКМП в данном возрасте
На первом году жизни
В зрелом возрасте
В детском возрасте (до 18 лет)
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