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[Tpuser!

IMPUBETCTBEHHOE
BHUIEO

Y3HaB 0 TOM, 4TO y BaLlero pebeHka cuHApoM KAT6, Bbl MOXeTe UCMbITaTb
MHOXeCTBO 3MOLM O4HOBPEMEHHO — BOMPOChI, HEYBEPEHHOCTb 1 HadexX/Abl
Ha 6yayuiee. CoBepLUEHHO eCTeCTBEHHO OLLyLaTb NO4aBNAEHHOCTb OT

HEN3BeCTHOCTU, HO MOMHNTE, YTO Bbl HE OANHOKW, NpeANPUHUNMan
cnegyroLuinme waru srepea.

MNepBble Hegenn N MecsALbl NOCae NOCTaHOBKWY AVarHo3a MoryT 6bITb
HarnoJIHeHbl HeonpeAeneHHOCTbIO U U3onsaurein. Og4Hako no mepe yrnybneHuns
BalUMX 3HAHUW N 3HAKOMCTBA C APYrMMy CeMbAMU, MPOXOAALLVMUN Yepe3
AHANOTNYHbIe UCMbITAaHUS, Bbl OCO3HAETE, UTO AB/sieTeChb YaCTb CUABHOIO 1
cocTpajaTenbHOro coobLecTsa, NojAepXnBatroLLero Apyr apyra. Bnepeau sac
XAeT HacToawasn Hagexaa. etu ¢ KAT6 npogosiKatoT pacTu, oby4aTbcsa v
KaXAbl AeHb YANBNATb CBOU CEMbMU.

Co BpemMeHeM y BalLero pebeHka BbIsIBASETCA ropaszo 60/bLue 06Liero ¢
APYTMU A€TbMU, YeM Bbl M3HaYaNbHO npeanonarann. MotpebHoOCTM BalLero
pebeHKa OCTalTCA HeNM3MEeHHbIMU: N060BbL, 0byueHue, Apy>ba 1 0bLLeHMe,
XOTS OH MOXEeT AOCTUTaTb ONpeseneHHbIX 3TanoB pa3BUTKS NO-CBOEMY U B
cBoe Bpemsi. KAT6 — 3T0 MeANLMHCKOe COCTOsIHUE, KOTOpPOe He onpejenseT
CNOCOBHOCTY, AYX UM MOTeHUMan Ballero pebeHka.

CnHppom KAT6 cBsi3aH C yHUKanabHbIMWU TPYAHOCTAMU, HO TakKxe
npejocraBnseT HeObblYHbIE YPOKWM CTOMKOCTU, yMEHUS OTCTanBaTb CBOU
npasa 1 6e3yc/ioBHOM N06BN. HeECMOTPS Ha TO, UTO 3TO OAHO U3 CaMbIX PEeAKUNX
reHeTMyeckmx 3aboseBaHV B M1pe, 3aTparveatollee meHee 1 n3 8
MWJINOHOB YesioBeK, Bbl He 0ANHOKM. CoobuiecTBO KAT6 BKAKOYAET CEMbMN,
KOTOpbIe y>Xe MPoLUIv 3TOT NYTb N rOTOBbI NOAENNTLCA COBETAMW,
noaaepXxkom n obogpeHnem. Bmecte ¢ HUMmn KAT6 Foundation ctpemuTca
NOMOYb Ballleil CeMbe NPeoosieTb KaX bl 3Tan 3Toro nNyTul.
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YTO npeacTaBiseT
CcO0O0¥ CUHIPOM

KATG6?

CnHapom KAT6 npeactaBnset cobomn
NCKNOYNTENIBHO pejKoe reHeTnyeckoe
3aboneBaHuve, 0byciOBIeHHOE BapyaHTamu
(MyTaumsmm) B reHax KAT6A nnn KAT6B. 31n
reHbl PYHKLMOHUPYIOT KaK annreHeTnyeckme
perynsTopbl, CNOCOBCTBYSA «PaCKPbITUIO»
AHK, 4To Nno3BonsieT HEO6XOAMMbIM reHam
aKTVBMPOBATbLCA B HY>XXHOE BpeMs A4S
obecneyeHVs 340pOBOro pocTa N pasBUTUS.

MNpeacTaBbTe [JHK Kak Tyro cKkpyyeHHyr HUTb
Ha KaTywke. [1na KOppekTHOro
GYHKLMOHMPOBAHMA HaLLero opraHn3ma 3Ty
HUTb HEO6XOAMMO OCTOPOXHO pa3MaTbiBaTb
B HY>XXHbIA MOMEHT, YTOObI KaXAblli reH Mor
OCYLLLeCTBUTb CBO PyHKLUMIO. TeHbl KAT6
perynnpyroT He TONIbKO OAHY GYHKLINIO, HO
aKTUBHOCTb MHOXECTBA Pas/INYHbIX reHOB B
HaLLMX XPOMOCOMaX.

Taknm obpasom, uccnegosaHunsa KAT6A n
KAT6B npegocTtaBnsatoT yyeHbIM JaHHbIE O
TOM, KaK pas/inyHble 4acTu Tena
pa3BMBAtOTCA U B3aUMOZENCTBYIOT APYr C
Apyrom. Pe3ynbtathbl uccnegosaHnii KAT6
MIMeT NoTeHUran ANna ynyylleHusa 340Pp0Bbs
He TONIbKO NPW 3TUX PeAKNX CUHAPOMaX.

Jdetn c cnHapomom KAT6 pasBuBaroTCA
YHUKaNbHbIM 06pa3om, 1 UX NOTpebHOCTH
MOTYT 3HaUMTeNIbHO BapbMPOBaTbCA.
HekoTopbIM geTaM HeobxoanMa 6onee
NHTEHCMBHAsa MeANLMHCKaA Nan
pa3BM1BaloLLLAA NOAAEepPXKKa, B TO BPEMS KaK y
APYTrX MOTYT 6bITb MeHee BblpaXXeHHble
0C06eHHOCTN. He3aBMCUMO OT TOro, K Kako
KaTeropmuv OTHOCUTCH Ball pebeHok,
CYLLLeCTBYIOT MHCTPYMEHTbI,
TepaneBTUYeCKMEe MeTOAbI 1 3a60T/IBbIE
CNeumanmncTbl, KOTOPblie MOTYT MOMOYb eMy
YUNTbCH, PacTV 1 pa3BMBaTbCA B
cobCcTBEHHOM Temne.

YueHble Npofo/XatoT NccnefoBaTb NPUYNHLI
3TOV U3MEHUMBOCTU, OAHAKO CyLLleCTBYHOLLME
AaHHbIe YKa3bIBalOT Ha TO, YTO TUMN BapuaHTa
N ero rno3nums B reHe MOryT okasblBaTb
B/INAHME KaK Ha TUM, TaK U Ha TAXEeCTb
CYIMMTOMOB. 3Ta CBA3b MeXAY KOHKPETHbIM
N3MeHeHNeM reHa 1 NPosiBNEeHNSAMU, Ha
KOTOpble OHO BO3JeNCTBYeT, Ha3blBaeTCs
Koppensaumner reHoTun-peHoTun.
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JlmarHocTuka
KATG

CnHapom KAT6 BO3HMKaET, KOrAa reHeTuyeckuia
BapWaHT NPOSBASETCA Ha OUYeHb PaHHWUX 3Tanax
BHYTPUYTPOBGHOro pa3sBuTus. B 6onbLINHCTBE
C/lyyaeB 3TV 3MEeHeHMSA BO3HMKaT de novo
(NATUHCKUIN TEPMUH, 03HAYaOLWMIA «C CAMOTO
Hauyana»), To eCTb BapuaHT He HacneayeTcs oT
poauTener, a CMOHTaHHO BO3HUKAET Yy 3aTPOHYTOro
yenoBeka.

[lo HejaBHero BpeMeHu 415 BbIIB/IEHVS BapUaHTOB
reHa KAT6 Tpe60Banocb CNOXHOE reHeTn4yeckoe
TecTpoBaHMe, KOTOPOe YacTo bbIN0 JOPOroCTOALLMM
N He Meso LWNPOKOW JOCTynHOCTU. CeroAHs Takme
TeCTbl Yalle BCero NoKpbIBaOTCA CTPAxXOBKOW, a
BapuaHTbl reHa KAT6 BktoUeHbl B 6osee
crneunann3npoBaHHble NaHenn TecTpoBaHnd, YTo
Jenaet reHeTMYecKoe TeCTUpoBaHMe 6osee bbICTPbIM
W AOCTYMHbLIM AN CEME.

OCHOBHble MeTOAbl TECTUPOBAHWSA BKIOYALOT:

o CekBeHupoBaHue 3k3oMa (WES): ocyliecTBnseT
CeKkBeHMpPOBaHVe BCex KogmpyroLmx obnacrer
(3K30HOB) reHOMa, cofep>KaLunx 60NbLUNHCTBO
BapMaHTOB, MPUBOAALLMX K 3a60/1eBaHNAM.

e CexkBeHMpoBaHue Bcero reHoma (WGS):
OXBaTblBaeT BECb FreHOM, BK/1H0Uas Kak
KOAVPYIOLLME, TaK 1 HEKOAMPYIOLLIME PErvOHbI,
YTO AenaeT ero Hanbosee NOMHbIM BapMaHTOM.

e MaHenb ceKBEeHUPOBaAHUSA HOBOrO MOKOJIEHUS
ANA BbiIBNIeHUA HapyLUeHWA
MHTe/eKkTyasnbHoro passutua (ID NGS):
LeneBas NaHeNb, OXBaTbIBAOLLAA BapUaHTbI reHa
KAT®6, kak npaBunno, bonee 6bicTpas, JOCTYNHAsA U
C 60nbLUe BepOATHOCTbIO 0406psemMas
CTPaxoBbIMW KOMMAHUSIMW B Ka4YecTBe NepBoro
wara.

[OCTYNHOCTb TECTUPOBAHUSA MOXET BapbMPOBaTLCS B
3aBMCMMOCTM OT CTPaHbl, MO3TOMY CEMbSAM
pekoMeHAyeTCA yTOUHUTb MeCTHbIe BO3SMOXHOCTU.

HecmoTpsa Ha JOCTUTHYTbIE YCrexn, MHOTrVe AeTun
1 B3poc/ble ¢ cuHApoMoM KAT6G no-npexHemy
OCTarTCA 6€3 JO/MKHOro BHUMaHUsA. NoCKobKy
cuMmnToMbl KAT6 MOryT HanoMyHaTh NMposiBeHnNs
APYrux 3aboneBaHni, TakKUX Kak ayTU3Mm,
LepebpanbHbIA Napanny nnu rnobanbHas
3a/lep>KKa pasBUTUS, CEMbU MOTYT MONYUYNTb
06LLNI AMarHO3, He 0CO3HaBas NPV 3TOM
reHeTMYecKyt Npupogy npobnemsl. bonee Toro,
He BCe MeANLMHCKME paboTHUKN 0bnagaroT
AOCTaTOYHOWN OCBEAOM/IEHHOCTBLIO O PeAKmX
reHeTUYeCcKnXx CMHAPOMAaX, YTO MOXET MprBecTy
K OTCYTCTBUMIO HEOOXOAMMBbIX aHaIN30B.

KAT6 Foundation cTpemMUTCs NOBLICUTL
0CBEeZIOMJIEHHOCTb Cpeaun cemeil, Bpayei n
nccnegoBarteneint. Hawa uenb — obecneunTb
6onbLUeMYy YNCY AN AOCTYN K
reHeTnYeckoMy TeCTUPOBAHUIO, YTOBLI AeTU U
B3pOC/ble MOI/IN MoJly4aTb 60nee paHHIOW n
TOYHYIO AMArHOCTUKY, a TakKe He0bX04MMYHO

noaAepxKy.

Mo cocTtosHuMto Ha 2026 roa B mupe odpuLmanbHO
3aperncTpypoBaHo meHee 1000 cnyyaes
cnHgpomMa KAT6. OAHaKo € yBenmyeHmem
pacnpoCcTpaHeHHOCTUN TeCTUPOBAHNA N POCTOM
0CBeJlOM/IEHHOCTU O JaHHOM 3a601eBaHNN Mbl
OXMAAeM, YTo 3TV Undpbl ByayT pacTu, 4YTo
MO3BOJ/INT CEMBAM U BpayaM yylLle MoHATb 3TO
peskoe 3aboneBaHue.

KAT6 FOUNDATION | PYKOBOACTBO AN1d ONEKYHOB KAT6A U KAT6B| WWW.KAT6.0RG 4



Bapuantel KATO6

BAPUAHTDHBI KAT6: YTO HAM U3BECTHO 1 YTO ELIE ITPEACTOUT BbIACHUTD

MHoroe eLe NpeACcTOUT BbIACHUTb O TOM, Kak KOHKpeTHble BapunaHTbl reHoB KAT6A 1 KAT6B Bo34enCTBYIOT Ha
OTAeNbHbIX NtoAeN. BONbLWNHCTBO COBPEMEHHbIX UCC/1e0BaHNM OCHOBbLIBAKOTCA Ha OFPaHNYEHHbIX HAaY4YHbIX
paboTax, U yyeHble MPOoAOXKAT TPYANTBECA Haj TeM, YTO6bl TOUHO OnpeAeNnTb, Kak pa3inyHble BapuaHThbI
B/INAIOT Ha pa3BuUTUNE U 340poBbe. [0 Mepe yrnybneHns nccnefoBaHm Haly TekyLLme 3HaHWUS MOryT
npetepneTb N3MEHEHUA.

MHbopmaumsa o reHeTrKe MOXeT MoKa3aTbCs CI0XKHOW, HO BaM He 0653aTe/IbHO 6bITb 3KCNePTOM B 3TOW
061aCTU, YTO6bLI MOHATE CBOEro pebeHka. B 60/1bLLUMHCTBE CyyaeB BapuMaHT reHa MOXeT MOMOYb 06 bACHUTL
obLme 3aKOHOMEepPHOCTU, OAHAKO OH He CnocobeH npeackasaTb byayliee pebeHka, ero CnocobHOCTH,
NVYHOCTb WU noTeHuman. Passntue Ballero pebeHka popmupyeTcs noj Bo3AenCcTBMEM MHOXECTBA
dakTopOB, BKAtOUAs Tepanuio, MeAnLMHCKOe 06CnyXnBaHme, NoAAepXKY CEMbU N ero COB6CTBEHHble
YHUKaNbHble CUIbHbIE CTOPOHbI.

IIOHUMAHUWE BAPUAHTOB KAT6

[eHbl MOXHO CPaBHUTbL C UHCTPYKLUAMM, 3aMNCAHHBIMU B KHUTE. 3TN NHCTPYKLIMW YKa3biBatOT OPraHu3Mmy, Kak
CUHTe31pPOoBaTb 6e/Kn, KOTOpble CMOCOBCTBYIOT BbINMOJHEHUIO K/leTKaMn CBOMX GyHKLMIA. Bapnaunm (nan
myTauum) reHos KATGA n KAT6B MoryT okasbiBaTb B/IMSIHWE Ha TO, HACKO/IbKO 3PPEKTUBHO 3TN MHCTPYKLINN
CUNTLIBAIOTCHA U UCMONHAKOTCA. 3yueHre KOHKPETHOro BapraHTa reHa y Ballero pebeHka MOXeT MoMoYb Bam
rny6>e noHATL ero CUMMTOMBbI.

THUIIbI BAPUAHTOB KAT®6:

e BeccMbICNeHHbIe UK BapUaHTbl CO CABUFOM PaMKU CUNTLIBAHUSA MPUBOAAT K
npex/aeBpeMeHHOMY NPepbLIBaHMNIO BLINMOJHEH NS UHCTPYKLWIA, B pesy/bTaTe
uero 6e10K OKa3bIBAETCA HEMOMHLIM. DTO MOXOXe Ha MPeaNoXKeHne B KHITe, EPYHAD | ess Gonco
KOTOpOe 06pbIBaeTCA Ha MOJINYTU U TEPSIET CBOE 3HaYeHune. MbexaeapeNeHHO,

e BapuaHTbl CaliTOB CNaiCMHra OKa3bIBaloT BAUAHME Ha MPOLLecC pa3pesaHus 1 e,
COeAVIHEeHWS FeHeTUUYEeCKNX MHCTPYKLMIA. BaxkHble dparMeHTsl MOTyT 6bITh
ynyLLeHbl UK NepeMeLLeHbl. 3TO aHaNorMUHO yAaneHno npedukca cosa, uto
MOXeT M3MeHWTb ero 3HaueHne UM 3aTpyaHUTL BocnpuaTue. Hanprimep,
remember » member.

Tuns! asesnen reHa KAT6
(KAT6A u KAT6B)

CaBuUr nsobpaxeHms
CapuraeT pamKy CUUTbIBaHA,
dopmurpys aedekTHBI 6enok.

MecTo coeguHeHun
Bnuvset Ha MeTo  coegnHeHnsa
reHeTUYeCKNX MHCTPYKLWA.

MwucceHc

MucceHc BapuaHTbl NpeACTaBAAOT CO60 N3MEHEHUS O4HOW «BYyKBbI» B reHe,
YTO NPUBOANT K 3aMeHe OAHOro CTPOUTEeNbHOro 610ka 6enka Ha ApPYyron.
O6bIYHO OHW aCCOLNMPYHOTCS C MEHEE BbIPaXeHHbIMU CUMMTOMaMU. 3TO
noxoxe Ha opdorpadumyeckyto oLNOKy: MHOTAA Bbl BCe eLLie MOXeTe YyN0BUTb

CMbIC/1 C/I0Ba, @ MHOTAA OH U3MeHsieTcs. Hanpurmep, sit - sat (3aecb cogepxaHuve

no-npexHeMy icHO) sat - cat (34ecb 3HaueHe N3MeHsIeTcsl)

KpynHble geneumm nnum gynavkaumm npeactaBnsioT coboli siBneHus,
BO3HMKAIOLLMe, KOTAa YacCTb reHa, a MHOMAa U BeCb reH, OTCYTCTBYET (yaaneH)
1N noBTOpsieTcs (AybnmpyeTcs). ITo aHANOTMYHO MPONYCKY LenbixX
npeanoXeHNn NN MHOTOKPATHOMY MOBTOPEHMI0 OAHOMO U TOFO Xe
npeanoxeHus B ab3aue.

s
&)
§
g

M3MeHsieT ognH 13
CTPYKTYPHbIX 3/1EMEHTOB
6enka.

CyuiecTBeHHble
yAaneHns unm

Ay6énuposaHuns
Ypanset unuv konvpyet
3HauunTe/ibHble ¢pa|’MeHTbl
reHa.

Y3Halite 60nblle 0

reHeTn4yecknx BapmaHTax.
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KAK JIOKAJIN3ALIUA BAPUAHTA T'EHA
KOPPEJIMPYET C CHUMIITOMAMMU

ViccnepoBaTtenn aHanusnpyroT pacnonoxeHme
BapuaHTa B reHax KATGA nnn KAT6B, nockonbky
€ro No3nLMsa MOXeT B/INATL Ha CHMNTbIBaHWE
WHCTPYKUNIA reHa 1 GYyHKLMOHUpPOBaHMeE
obpa3sytouerocsa 6enka. laHHbIA TN
nccnesoBaHMM CNOCOOCTBYET BbISIBNEHUIO 06LLNX
3aKOHOMepHOCTeN B rpynnax ntjen, oqHako He
npUMeHseTcs 415 NPOrHO3MPOBaHNA pe3ybTaToB
AN KOHKPEeTHOro pebeHka. leHbl NpeaCcTaBnatoT
CO60M ANVHHbIE NHCTPYKUUW. MI3MeHeHVe B O4HOW
YaCTU NHCTPYKLMIA MOXET NO-Pa3HOMY CKa3aTbCA
Ha KOHEeYHOM pe3yfbTaTe Mo CPABHEHUIO C
N3MeHeHVeM B Apyrow yactn. N3yyas
pacnonoxeHme BapMaHTOB Y MHOXeCTBA NH0AeN,
nccnegoBaTen MOryT riy6xe NoHATb, Kak
dYHKUMOHUPYIOT reHbl KAT6 B LiesioM. BaxHo
OTMeTUTb, YTO 3TV 3aKOHOMEPHOCTU He ABNATCS
abCoNMOTHLIMU, N AETU C OANHAKOBLIM
pacnonoxeHnem BapnaHTa MoryT obnagatb
COBEPLUEHHO Pa3NINYHbIMU CMOCOBHOCTAMMU,
TPYAHOCTAMU U NYTAMU Pa3BUTUS.

4TO ITPOJEMOHCTPHUPOBAJIN
UCCJIETIOBAHUSA HA JAHHBIYI MOMEHT?

CoBpeMeHHble nccnefoBaHns AeMOHCTPUPYHOT, YTO
NoKanm3aums BapraHTa reHa MOXeT OKa3blBaTb
B/INSIHVE Ha NPOsIBAEHMEe CMMTOMOB, XOTS
NoNyYeHHble pe3ysibTaTbl OCHOBAHbI Ha
orpaHnYeHHoOW BbI6OpKE N NPOAO/IXKAKT
pa3BuBaTbCA. B KpynHenwem ony61MKOBaHHOM
nccnesoBaHUN, NOCBALLEHHOM THOAAM C
BapuaHTamu reHa KAT6A, nccnegosatenn
YCTaHOBWN, YTO BapMaHTbl, PAcroJioXeHHbIe B
6o0/1ee NO34HNX yYacTKax reHa, yatle
accoummpoBannck ¢ 6osee cepbesHbIMU
npo6nemamu pasBuUTUSA, B TO BpeMS Kak BapuaHThl,
HaxosLmecs B 6onee paHHUX y4acTkax, yale
6b1111 CBA3AHbI C MeHee BblpaXeHHbIMU
HapyLeHnamMn pedn 1 obyveHus (Kennedy et al.,
2019).

KnnHunyeckmne nccneaoBaHms reHa KAT6B
NpoAeMOHCTPUPOBaN, UTO BaApPUaAHThI, Kak
NpaBunNo, rPynnuUpyroTca B onpeaeneHHbIX
061acTaX reHa v CBA3aHbl C Pa3NYHbIMUA
KAVHUYEeCKUMU NposiBNneHNAMN. BapnaHTbl B
Hauarse 3K30Ha 18 vallle accouumnpyroTcs ¢
reHuTonaTennsipHeIM cnHApomMom (ITC), koTopbIi
06bI4YHO BK/ItOYaeT 60siee BblpaXeHHble
ABUTaTeNbHbIe, CKesleTHbIe N HeBpoiornyeckue
HapyLweHus, B TO BpeMs Kak BapyaHTbl B KOHLLe
3K30Ha 18 unu B 3k30Hax 3, 7, 11 n 14-17 vawie
CBfA3aHbI ¢ cnHApoMoM Caa-bapbepa-busekepa-
AHra-CmmncoHa (CBBNCC) (Johnston et al., 2018;
GeneReviews, 2020). 3T\ faHHbIe yKa3bIBalOT Ha
cnekTp 3¢ pekToB B 3aBUCUMOCTM OT IOKaNM3aLumn
BapuvaHTa, XOTSA ONbIT KaXA0ro pebeHka ocTaeTcs
YHUKANIbHbIM.

BAJKHOE YBEJIOMJIEHUE J1J11 CEMEH

3TV HAabBNOAEHUS OTPAXKatOT rPynMnoBble TEHAEHLUNY, @ He UHANBUAYaNbHbIe pe3ynbTaThl. PebeHok ¢ 6onee
NO34HMM BapMaHTOM reHa MOXeT Pa3BUTb HaBbIKW, MPeBbILLAOLLME OXUNAAHNS, B TO BpeMsi Kak pebeHoK ¢
60/1ee paHHVIM BapMaHTOM MOXET CTOJIKHYTbCS C TPYAHOCTSIMU, KOTOPbIE He Bbl NpesCckasaHbl.
Nlokanunsaums BapraHTa reHa ABASIETCA NMLLUb YacTbo ropa3fo 6osee LMPOKO KapTUHBbI, BKIKOUatOLLLel
MeAMLNHCKYH NOMOLLb, Tepanuto, NoAAEPXKY CEMbM, @ TAKXKe YHMKANbHbIE CUIbHbIE CTOPOHbI U
NoTpebHOCTM KaxAoro pebeHka. 3Ta HGopMaLms NpesHasHavYeHa 419 COAENCTBUS MOHVIMaHUIO, @ He ANs
OrpaHuYeHnsa HaZexabl UV OnpeseneHns TOro, Yero MoXeT A0CTUYb pebeHok. Kaxabli pebeHok ¢
BapWaHTOM B reHe KAT6 yHWKaNeH, 1 ero nyTb He MOXeT 6bITb ornpeseneH NCKYNTENIbHO reHeTUKOA.
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Xapaktepuctuku KAT6

FeH HassaHue cuippomal(os) Apyrve Ha3BaHUs reHa

Lysine acetyltransferase 6A

Arboleda-Tham syndrome . .
MOZ (Monocytic Leukemia

KAT6A

(ARTHS) Zinc finger protein) MYST3

Say-Barber-Biesecker-Young- .

Simpson syndrome (SBBYSS) Lysine acetyltransferase 6B
KAT6B pson sy MORF (MOZ-related factor)

Genitopatellar syndrome (GPS)

Ohdo syndrome (OHDOS) MysT4

Y peteri c cuHapomamm KATGA n KAT6B HabntogaeTcd MHOXECTBO 06LLMX YepT. ITK ABa reHa OTHOCATCA
K O4HOMY CeMeliCcTBY annreHeTnYeckmx perynsaTopos, UTo NogpasymMeBaeT UX Po/b B KOHTpOse
aKTUBHOCTU APYrvx reHoB. MyTaumsa B O4HOM 13 3TUX TEHOB MOXET 0Ka3aTb BINAHWNE HA Pa3INyHble
acnekTbl pa3BUTUA. HecMOTpS Ha TO UTO KaxAblli CMHAPOM ob61ajaeT CBOUMU YHUKANbHBIMUA
XapakTepucTnkamm, Mexay HAMUN MMeeTCH 3HaUYnTe/IbHOe CXOACTBO.

Y 6onblunHcTBa getein ¢ KAT6 HabntogaeTca onpesenéHHas cTeneHb 3aZepXXKu peyun 1 MOTOPUKN,
MOHWXXEHHbI MbILLEYHbI TOHYC, a TakXe TPYAHOCTU C KOPMAEHUEM NN XeNyAOUYHO-KULLEYHbIM
TPaKTOM, 0CO6EHHO B paHHeM Bo3pacTe. TakXke 4acTo BO3HMKAKT NPo6sieMbl CO CHOM U 3peHreM. Y
AeTein ¢ KAT6B yalle HabntoaaTcsa BblpaXeHHble CKeleTHble UK CyCTaBHble aHOManunm, BKAoYas
KOHTPaKTypbl CyCTaBOB, aHOMaAUMN KOHEYHOCTen AV aHOMaNNM HaAKONEeHHMKA.

Y HekoTopbix geTel ¢ KAT6 Takxke MOryT Habio4aTbCsl HEBPOJIOTMYeckme MPosaBAeHNs, Takme Kak
CYAOPOrn NN U3MEHEHUA B CTPYKType roIoBHOro Mo3ra. [pobaembl onopHO-ABMraTeIbHOro annapara,
BKJIH0YasA rMNepMobuIbHOCTb CyCTaBOB, CKONO3, KOHTPAKTYPbI UIN MblLLEeYHOE HarnpsXXeHne, MoryT
CTaHOBUTLCA 6onee BblpaXeHHbIMW MO Mepe pocTa pebeHka. HecMOoTps Ha 3T1 NOTeHLMaNbHble
MeANLMHCKMEe NPosiBAeHs, AaHHble 13 Pernctpa nauveHToB ¢ KAT6A/KAT6B (2025) nokasbiBatoT, UTo
60/1bLLUMHCTBO pPOAMTENIel OTMeYatoT XopoLlee obLee COCTOSAHME 340POBbS CBOVX AeTel.

Ba>XHO MOMHUTb, YTO KaXAbIVi pe6eHOK IBNAeTCs YHUKANbHOW TIMUYHOCTbI0. KOHKpeTHble 0CO6eHHOCTU 1
cTeneHb X BIVSIHWS Ha Ballero pebeHka MOryT 3Ha4YUTENIbHO BapbMPOBAaTLCS, faxe cpean AeTei ¢
NAEHTUYHBIMU TeHeTNYeCKMMIN N3MeHEHNSIMI. Y Ballero pebeHka byzeT cBOM CO6CTBEHHbI Habop
CUNBHBIX CTOPOH, TPYAHOCTEN 1 XapakTepHbIX YepT. CEMbM YacTO OMUCLIBAKOT CBOVX AeTei Kak
06LLMTENbHbIX, TACKOBbLIX N YANBUTENbHO CTOAKMX.

Anarpamma Ha ciegyoLwmx AByX CTPaHMLAX NpefocTaBaseT geTanbHbli 0630p NPU3HAKOB,
Habntogaembix Npu cnHAapomax KAT6A n KAT6B, a Takke KOMMEHTapum 0 TOM, KOTAa OHY 06bIYHO
NpoABNAOTCA. Ballell ceMbe MoXeT bbITb MOJMIE3HO pacneyvataTb AnarpamMmMy 1 No4eNnTbCs eto C
MeANLMHCKON KOMaHAOV Ballero pebeHka 4151 ONTUMU3aLUU IeYeHNS 1 MOHUTOPUHIa nNporpecca.
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OIIMCAHHBIE XAPAKTEPUCTUKHU CUHIAPOMOB KAT6

OuyeHb YacTo: Habntgaetca y 50% nnv 6onee nogei.
YacTo: Habnogaetcs y 25-49% HaceneHwus.

Pexxe: BcTpeyaeTcs y 5-24% HaceneHns.
Pepko: pukcrpyetca meHee yem y 5% HaceneHus.

Kateropus MpusHak KAT6A KAT6B Hauano nposiBneHus
BbisBnsetca B
FnobanbHas 3agepxka pas3sutus / 5 5
PasButue OueHb yacTto OueHb yacTo MageH4ecTBe / paHHeM
UHTENNeKTyasnbHas HeJoCTaTOuHOCTb
netcree
HapyweHusa peun n a3bika 5 5 3agepxKa peun 3ameTHa B
OueHb yacTto OueHb YacTto
(orpaHunyeHHas peub, anpakcus) paHHeM geTcTBe
MNOTOHMSA (CHUXEHHbI MbILLEYHbIIA 5 8 OG6bIYHO OTMeYaeTcs B
YacTto OyeHb yacTo
TOHYC) MageH4ecTBe
MoBeaeHYeckne HapyLleHus (BkIo4vas . Ha6niogaeTcs Ha
Yacto’ Pexe
ayTu3M, CEeHCOpPHble HapyLleHus, NPOTSKeHUM AeTcTea
CABr)
MposBnsaeTca B
3azepxKa MOTOPHOro pa3BuTUA
5 5 MageH4yecTBe / paHHeM
(kpynHas/menkas MOTOpUKa, YacTo OyeHb YacTo
[eTCTBE N MOXeT
ABuUraTesnibHble HapyLUeHNs)
CoXpaHATbCA
5 5
Hesponorusa anunencus / cygoporun Pexe Yacto MoryT nosiButbCA B AeTCTBE
VI3MeHeHNs CTPYKTYpbI FO/I0BHOrO
Mo3ra (Manbgopmaumsa Kuapwu,
aHoma MM MO30JIMCTOrO Tena,
4 s Bbiasnatorca npu MPT,
BEHTPUKY/IOMErasins, areHesus, Penko OueHb yacTto

nnccaHuedanms, UKCMPOBaHHbIN
CMWHHOW MO3r, 3aJepxXkKa
MUenuHu3auun)

006bIYHO B geTcTBe

MutaHue n XXKT

TpYyOHOCTY C KOPM/IEHUEM
(HapyLueHus roTaHus, 30H40BOE
nuTaHue)

7
OueHb yacTo

8
OueHb yacTo

ABHO BbIpaXXeHb! B
M/1afleHYEeCTBE; HEKOTOPbIM
TpebyeTca AnuTenbHoe
30H/10BOE NUTaHue

Mpo6nembl € XXeny[o4HO-KULLEYHbIM
TpakToM (3anopsbl, ped/ItoKc)

OyeHb YacTo’

OvyeHb yacTo®

CoxpaHstTca B A4ETCTBE U
BO B3pOC/IOM BO3pacTe U
4yacTo TpebyT
NOCTOSIHHOTO JIEYEHNS

Kocornasue, KOpKoBoe HapyLueHve

OO6bIYHO BbISIBNAKTCA B

7 8
3peHue 3peHus (CVI), pedpakumoHHbIe OueHb 4acTo OueHb 4acTo MMafeHuecTse / paHHem
HapyLueHNs JetcTee
MoTeps cryxa (KOHAYKTUBHASA 1 OG6bIYHO BLISBNSAETCA B
Cnyx CEeHCOHeBpasibHas), nepcopauus Pexe’ YacTto® MageH4yecTBe / paHHEM

6apabaHHO NepenoHKn

aeTciBe

O6wHOCM®b bbI1a YCMAHOB/AEHA HO 0CHOBe OQHHbIX U3 c1edyrouwyux ucmovHukos: 1. Arboleda et al., 2015 4. Kennedy et al., 2019
5. NORD Patient Registry, 2025 6. National Organization for Rare Disorders, 2023 7. Tripathi et al., 2025 8. Yabumoto et al., 2021
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OuyeHb YacTo: Habntgaetca y 50% nnm 6onee nrogein.
YacTo: HabnogaeTtcs y 25-49% HaceneHus.

Karteropus MpusHak
BpoxaeHHble | XapakTepHble yepTbl NMnua
opraHbl (Mukpouedpanusa, aucmopdmam)

BpoxaeHHble Nopoku cepaua (aedekt
MeXnpeacepaHoi neperopoaxm
(ASD), oedheKT Mexkenya0ukoBo
neperopogku (VSD), OTKpbITbIi
apTepuasbHbiii NpoTok (PDA),
aHoManunu KnanaHoB)

Mukpouedanus

AHOMaNMM noyek / MoUeBbIBOAALLMX
nyTei / NoNoBbLIX OpraHoB

(rmapoHedbpos, pedhtoke,
CTPYKTYPHbIE aHOMa/NW)

OHAOKPUHHbIE HapyLLEHWS
(wMTOBMAHASA Xenesa, FOPMOH pPoCTa,
NnosI0BOE pa3BuUTUE)

CnabocTb CBA30K /
rMnepMo6UIbHOCTL CyCTaBOB

OnopHo-ABuUratesibHas
cuctema

AHOMasIMM NO3BOHOYHMKA

AHOMaIMN HaKoNeHHKKa (areHe3ns/
runonnasms)

KOHTpakTypbl / CKOBAHHOCTb CyCTaBOB

[Opyrve npo6nemMbi co

Mpo6nembl pocTa (HU3KUIA pocCT, BEC)
340poBbeM

YacTble MHeKLMK (pecnmpaTopHsble,
YLUIHbIE)

HapylweHuns cHa

CTomaTosiormyeckne aHomanum

[Ipomoikenue

OITNCAHHBIE XAPAKTEPUCTHUKHU CUHIPOMOB KAT6

Pexke: BcTpeyaeTcs y 5-24% HaceneHns.
Pepko: pukcrpyetca meHee yem y 5% HaceneHus.

KAT6A

OueHb yacTo’

OueHb yacTo’

7
YacTto

Pexe’

Pexe”’

Pexe'

1
Pexe

He
coobLanocb

He
coobuanocb

7
Pexe

5
YacTto

YacTo’

YacTto®

KAT6B

OuyeHb YacTo 8

OueHb YacTo @

8
YacTto

8
OueHb yacTo

8
YacTto

8
OuyeHb YacTo

8
Pexe

8
OuyeHb yacTo

8
OueHb yacTo

Pexe

YacTto

Pexe 8

YacrTo ®

Hauyano nposiBneHus

BbisBnAaoTCcAa ¢ MnageH4ecTsa

MpUCYTCTBYIOT NpY POXAEHUN
(ecnun nmetotcsn)

BbisiBnisieTcsa ¢ MmnageHyecTsa

BbisSiBNAOTCA B MiageHuecTse /
neTcTBe

Hauano BapuabensHo

Hab6nogaetcs B mnageHyecTse /
paHHeM AeTcTBe

Pa3BuBatoTcs B 60/1ee No3aHeM
[eTcTBe / NoApOCTKOBOM BO3pacTe

Habnopatotca B MnageHyectse /
paHHeM JeTcTBe

MpycyTCTBYIOT NPU POXAEHUM, HO
MOryT pa3BMBaTbCS C BO3PACTOM 1
orpaHnyeHvem noaBMXHOCTY

OO6bI4YHO OTMEYAKTCS B
mMnageHvectse / paHHeM BO3pacTe

HauunHatotcs B MnageHyecTse /
paHHeM aOeTcTBe

YacTo npoasnsoTca B
MnageH4yecTse N MoryTt
COXpaHATbCA

Ha6niogatoTcs B MnageHuectse /
paHHeMm JeTcTBe

O6wHoCcMb 6bl1G YCMAHOBAEHA HA 0CHOBE OaHHbIX U3 cnedyrowux ucmoyHukos: 1. Arboleda et al., 2015 4. Kennedy et al., 2019
5. NORD Patient Registry, 2025 6. National Organization for Rare Disorders, 2023 7. Tripathi et al., 2025 8. Yabumoto et al., 2021
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[IpO6JIEMEI C XXETyIOYHO-

kuieyHbIM TpakToM (JKKT) B KAT6

Y nmogein ¢ cuHapoMoM KAT6 yacto HabntogarTca NnpobneMbl € XenyA04HOo-
KWLLEYHbIM TPAaKTOM, 06YC/NI0BNE€HHbIE HU3KUM MbILLEYHbIM TOHYCOM U
PasNNUYNAMM B MOTOPUKE KNLLEYHMKA. DTO MOXET NPUBECTU K 3aropam,
3aMej/1IeHNIO MULLLEBAPEH VA, U3XOre Nan 6osiee cepbe3HbIM OC/TOKHEHUAM,
TakMM KaK KMLLeYHas HernpoxoAnMMOCTb. XOTS 3TO MOXET MoKa3aTbCs TPEBOXHbIM,
NneyeHvie N NOALEPXKKa B MUTAHMUN MOTYT 3HAUNTENbHO YAYULLUTb CUTYaLNIO. XOTS
N peAKo, Takme COCTOAHWSA, Kak MasibpoTauns KULLEYHMKA NN 3aBOPOT KULLIKW,
MOTYT MNPeACTaBAsATb OMACHOCTb /151 XXMU3HW, €CIN He NOJTyYNTb CBOEBPEMEHHOE
neyeHue. Mockonbky Mpobnembl ¢ KOMMYHUMKaLVeN 1 Bblcokas 6o1eBast
TOJIePaHTHOCTbL pacnpocTpaHeHbl Npu cuHgpoMe KAT6, BaXKHO BHUMAaTENIbHO
cneaunTh 3a paboTol KMLeYHMKa pebeHka, obpallas BHUMaHMe Ha U3MeHeH s B
noBeAeHN N He3aMeA/ITeNbHO 06paLlaThbCs 3a MeAVLIMHCKON MOMOLLIbIO, eCn

UTO-TO BbI3bliBaeT 6eCNOKOVCTBO. PaHHee BbIsIB/IEHVE 1 BMELLATENbCTBO SAB/ISOTCS

Knr4yesbiMU ANA npejoTBpalleHnA CeEpbe3HbIX OC/IOXKHEHUA.

TepMHHBI, OTHOCSIIIHECS
K TaCTPO9HTEPOJIOTHH,
KOTOpBIE CJIEAYET 3HATh.

HeBepHoe BpalLeHue:
aHoMaJsibHoe
pacrnonoxexue
KULLEeYHWUKa B nepunos
BHYTPUYTPOGHOIrO
pasBuTUA

3aBOpOT KULLEYHUKA:
MepekpyynBaHue
KULLIEYHUKA, MpuBOAsLLee
K KMLLEYHOWN
HENPOXOAMMOCTMH.

OBS3ATEJIBHO K
O3HAKOMJIEHUIO

* 3meHeHMs B QYHKLNOHNPOBAHUN KULLEYHMKA UK 3amop
e PBOTa, Anapes, B3AyTNE XMBOTA UM OTEK.
* HeobblYHas pasgpaxnTeNbHOCTb, BAIOCTb, anaTus UAu TPEBOXHOCTb

CTaTb UBMEHEHWNA B €ro rnosegeHumn.

ITIOYEMY 5TO UMEET 3HAYEHUE:

BAIIIA GYHKIIUS:

COXPaHEHNIO 340P0BbA 6ﬂarOHOﬂyHMﬂ BaLlero pe6eH|<a.

KHUIIEYHAA HEITPOXOOUMOCTD - CKATOE PYKOBOACTBO

Y peteli 1 B3poCibIxX ¢ MyTaumeli reHa KAT6 MOXeT pa3BMBaTbCs KMLLIEYHast HEMPOXOAMMOCTb,
KOTOpble Mpu OTCYTCTBMM CBOEBPEMEHHOIO IEYEHNSI MOTYT YrpoXaTh XU3HM.

ITPU3HAKH, HA KOTOPBIE HEOBXOINMO OBPATUTb BHUMAHMUE:

e Ecnn Baw pe6eHOK He B COCTOAHNW TOYHO COO6LLI,I/ITb 0} 60]'II/I, nepBbIM NMPpU3HakKoM MOTyT

HekoTopble 3a60n1eBaHNSA KMLLEUHMKA, TaKMNe KaK ManbpoTaLums KMULLEeYHNKA UV 3aBOPOT
KVILLIKW, TPEBYIOT CPOUYHOMN MEeANLMHCKOM nomoLm. [laxe ecnuv Ball pebeHoK NpogoxaeT
Bbl4ENATb rasbl UKW Kas, 3aKynopKa KNLWeYHNKa MOXeT NpeACTaBAaATbL CO60MN cepbe3Hyto
npobnemy. Ecnm 4To-TO BbI3bIBaEeT 6€CMNOKONCTBO, HEMeA/leHHO 0bpaTUTeCh K Bpayy.

Bbl 3HaeTe cBoero pebeHka ny4ylue, Yem KTo-1mb6o Apyrori. ECn Bbl 3aMeTuTe YTO-TO
HeobblYHOE 1K Bbi3blBatoLLee 6eCroKOoVCTBO, He CTeCHANTeCb 06paTUTLCS K Bpayy. JloBepsas
CBOEVi MHTYMLNM 1 BblpaXkasi CBOV ONaceHus, Bbl MOXeTe CyLLLeCTBEHHO COCO6CTBOBATL
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HenaBHO yCTaHOBJIEHHBIN OMAarHO3

KOHTPOJILHBIN CIIMCOK JJ1S JINII, OCYILECTBJISIOIINX YX0, 3a AeTbMH ¢ CHHApoMoM KAT6.

@ NOCNEAYIOLLEE MEAVNLIVIHCKOE HABTIOAEHME.
(O MPOKOHCYNLTUPYITECH C NeANaTPOM VI FEHETUKOM Ballero pebeHka ANns 06CyXXAeHNs AnarHosa.
O YTOUHUTE, K KaK1M CreLpanucTam Bam HeobXoAMMOo 06paTnTLCs, 1 3aNULLINTECh Ha NePBNYHbIN
nprem.
QO CoxpaHsiiTe ybnmKaTbl OTYETOB, Pe3ybTaTOB aHANN30B, N306paXeHWIi N pekoMeHaLNiA.

PAHHEE BMELLUATE/IbCTBO 1 OBPA3OBATE/IbHbIE YC/IYTU
Bospact O-3 roga:
OSanpocme OLleHKY B paMKax nporpaMmbl paHHero BMeLLaTeNbCTBa.
QO OTcnexuBalitTe pekoMeHAALMMN MO EUEHNIO U AOCTUKEHWS.
LLIKoNbHbI BO3pacT:
(O 3anpocuTe oLeHKY Ha ypoBHe y4ebHOro 3aBefeHus.
(O CocTaBbTe HAVBYAYANbHBbIA obpaszoBatenbHbI NnaH (MOTMM) nnv skBMBaNeHTHbIN MNaH,
npUMeHsieMblli B Balllel CTpaHe.

PETMCTPALNA
O NpucoeanHsiiTecb Kk Pernctpy nauneHTos ¢ KAT6A/KAT6B.  3aperncrprpoBartbCsa Ha 3TOM caliTte

(O 3anonHuTe aHkeTy KAT6 ans xuTenei okpyra. [poiity aHKeTMpOBaHUe

NOAAEPXXKA NnL, NPEAOCTAB/IAKOLWNX YXO/A
O MpucoepgmHanTecs K rpynne noaaepxkn KAT6 B Facebook ans obLieHns ¢ 4pyrumm ydacTHUKaMK,
obMeHa onbIToM 1 coBeTamu. [1pUCOeaNHNTLCA K CO06LLIEeCTBY

O MocmoTpuTe NprBeTcTBEHHOE BUACO POHAA ANt HOBLIX CeMedMoTprTe BUAEO3aNMCh
O OnupalitTecb Ha CBOUX ApYy3eli N CEMb0 — OHM MOTYT CTaTb K/tOYEBbIM NCTOYHMKOM

3MOLMOHaNbHOW NoAAepPXKKU.

OPrAHU3YWUTE CBOU 3AMETKU
(OCoszgaiiTe nanky UM 3NeKTPOHHBbIV opraHalizep ans:
— MeAVLUMHCKIMEe 3aKNH0UYEHWS U 3KCNepTU3bI
- MNnaHbl 1 0TYETHI N0 Tepanun 1 obpasoBaTelbHOMY NpoLeccy
— KOHTaKTHble AaHHble cneumanncTa
— 3anncky o Ha3HaYeHnn BCTpeYn
- XypHanbl npoekTUpoBaHUs

OCTABAMTECH B KYPCE COBbITU
Cnepute 3a obHoBneHMAMU poHaa KAT6 B Facebook, Instagram, LinkedIn, X 1 YouTube.

O

BO3MOXXHOCTW AN OCYLLECTBNEHNSA NCCNEAOBAHNIA
(O O3HaKoMbTeCh C aKkTyasibHbIMU NCCeA0BATE/IbCKMM MPOEKTaMU 1 MPOeKTaMm Nno c6opy AaHHbIX
Ha canTe KAT6.org.
O 3apeructpupyiitecs, UTobbl cAienaTb CBOV BKIag B 6aHK KAT6 iPSC.
QO CoxpaHuTe BCe J,OKYMEHTbI O COracun AN1A Ballero apxmea.
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http://www.kat6.org/patient-registry
https://forms.gle/yHkthuNqGfNNUd8k7
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https://www.facebook.com/groups/803280496369674

MenuinHCcK1e 3KCIIEPTHI

MNMockonbky reH KAT6 oka3sbiBaeT BINSIH/E HA MHOXECTBO acrnekToB
pasBUTUS 1 340POBbS, 6ONLLUVMHCTBO AeTell HAXOAATCHA Mo,
HabnAeHVeM rpynmnbl CNeynanncToB, KOOPANHNPYHOLLIMX
neyeHue. O6bIYHO CEMbM HAYMHAIOT C obpaLLeHns K negmaTtpy nam
reHeTunKy, KOTopble 3aHMaloTCA OLLeHKOW paHHMX NOTPe6bHOCTEN 1
HanpasNAoT K A4PYrMM cneumanuctam. Npm Hannumm BO3MOXHOCTU
MHOronpoduabLHas KINHNKA MOXeT YNpOoCTUTb NPoLecc NeveHuns,
06BeANHNB HECKObKUX CNeLmanmcToB B O4HOM MecTe.

K uncny pacnpocTpaHeHHbIX CMeumancToB MOryT OTHOCUTBLCS:

FeHeTMK MHTepnpeTMpyeT pe3y/ibTaTbl FEHETNYECKOro TECTUPOBAHUSA — aHANN3NPYeET reHeTUYeCKnii
oT4YeT Ballero pebeHka v onpegenseTt nocaegytoLme Wwarun no yxogy.

MeawnaTp No pasBUTUIO — OTC/IEXMBAET 3Tanbl X Pa3BUTUSA U KOOPAMHUPYET HanpaBAeHUs K ApYrum
cneumanncTam.

HeBponor — NnpoBOAWT OLEHKY MbILLEYHOTO TOHYCa, CYA0POr U APYTMX HapyLLUeHWNA HEPBHOW CUCTEMBI.
FacTtpo3aHTeponor (KKT) — cneunannsnpyeTcs Ha e4eHN paccTPOCTB NUTaHUA, pedItoKCHOM 601e3HK
 3aNopoB.

Kapguonor - ocyLiecTsaseT ANarHOCTUKY aHOMaIMIA pasBUTUA cepaLa.

SHAOKPUHONON — CNeLManncT, KOTOpbIA KOHTPOANPYET POCT, PYHKLMN LUNTOBUAHON Xenesbl N BbIPpaboTKy
rOPMOHOB.

OdTanbmonor 1 ayamosnor — OLeHNBAaoT 3peHne 1 Cyx

OpTonea N opTe3NCT — NPOBOAAT ANATHOCTUKY KOCTE 1 CyCTaBOB U NPU HEOBXOANMOCTIN Ha3HavatoT
BCrOMOraTe/ibHble CpeacTBa.

JIOP-Bpau cneumanusmpyeTtcs Ha 3a6oneBaHUAX yXa, rop/ia  HOCa — YLUHbIX MHPEKLNSAX, HapyLLUEHNSAX
CNyXxa, a Takxke Ha TPYAHOCTAX, CBA3AHHbIX C I0TaHNEM NN AbIXaHNEM.

AveTonor unm cneymanuct No NUTaHUIO — COAENCTBYIOT MPOLLECCY KOPMIEHNS 1 340POBOMY POCTY.
CToMaToNOor — KOHTPOANPYET COCTOAHME NONOCTM pPTa, Pa3BuUTMe 3y60B 1 peLlaeT cToMaTosiornyeckme
npo6nemsl.

CocTaB KOMaHZAbl CNeLMaNNCToB, MPeOCTaABAOLINX MOMOLLL BalleMy pebeHKy, MOXEeT U3MEHATLCS COo
BpemeHeM. HeKkoTopble cneumanmncTbl, Takme Kak moBegeH4eckre Uam ncnxmaTpuyeckme Bpaym, MoryT 6biTb
nprBaeYeHbl MO Mepe BO3HUKHOBEHMWSI HOBbIX MOTPEOHOCTEN, B TO BpeMs Kak Apyrme MoryT yTpaTuUTb CBOHO
aKTyaZIbHOCTb MO Mepe B3poc/ieHUsa pebeHka. MockonbKy Kaxabln pebeHok ¢ KAT6 yHUKaneH, BaXHO, UTO6bI
yX0J 3@ HUM afanTUpoBascs K ero MHANBUAYaNbHbIM OCO6E@HHOCTAM M NOTPEBHOCTAM Ha KaXX40M dTane.

MuoronpodunsHuas kauauka KAT6 npu Boston Children’s Hospital.

Moa pykoBogcTBOM AokTopa Onada bosamepa m goktopa Yuneama bpykepa B ¢pespane 2026 roga
6blna 3anylieHa MeXAUCUMNANHAPHas KIMHWU4Yeckad nporpamma, npejocTaBasdloLLas KOMMeKcHoe
MeAuLUuHCKoe 0bcnyXKMBaHWe naumeHTam ¢ cuHapomamu KAT6A nnn KAT6B.

AN 3anMcy Ha MpueM Wav NonyvyeHus AOMONHUTENbHOW MHOPMaLMK, noxanyicra, obpaTuTecb K

KoopAvHaTopy KnnHMKn KAT6 rno agpecy:
. . @ Boston Children's Hospital
rarediseases@childrens.harvard.edu. EREETE
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MeauuHCKHH KOHTPOJIbHBIN CIIUCOK NpH cuHapome KAT6A / KAT6B

PekoMeHOalu IJisSI CEMbH:
e [lepBoHa4anbHas oLeHKka GyHKLNI cepaua, moYek, FON0OBHOMO MO3ra 1 SHAOKPUHHOW CUCTEMbI MeeT
ocoboe 3HaueHwe.
e Bawemy pebeHKy MOryT He MOHaA06UTLCA BCe aHaNN3bI; CieAyliTe yKa3aHMAaM neanaTtpa Uav reHeTmka.
e CoxpaHsTe KON BCeX pe3ynbTaToB A1 MOHUTOPWUHIa Nporpecca ¢ TedeHnemM BpeMeHN.

(&) kApavonorus
O 2xokapauorpadus (4ns ANArHOCTUKN BPOXAEHHbLIX MOPOKOB cepAua: AedekT MexnpescepAHOn neperopoaku,
AedekT MedOKeNyA04KOBOV NeperopoiKkn, OTKPbITbIA apTepranbHbIv MPOTOK, aHOMANN K/1anaHoB).

PASBUTUE N NEYEHUE

O OueHka pa3BuUTKS, OCyLLLECTBASIEMasn NeAMaTPOM-CNeLMancToM Mo PasBUTUIO UM HEliPONCUXOIOrOM.
O HanpaBneHuve Ha paHHee BMeLLaTeNbCTBO (bU3noTepanus, 3protTepanus, ioronesnyeckas Tepanus)
O OueHka HapyLleHWiA NMTaHUs 1 TN0TaHWsI, MPOBOAMMAS IOroneAoM Uav CleunaancTom no NUTaHuto.

(%) HEBPONOIVSA

O Hesposnoruueckoe o6cnegosaHme y aeTeli (MbILLEUHbIV TOHYC, pediekchl, CyA0opori)

QO 23T (npw NoA03peHMN Ha CYyAOPOTM UAN KaK YacTb NepBMYHOro o6cies0BaHs)

(O MPT ronoBHoro mosra (415 oueHKM Hannuusa Manbpopmaumm Knapwm, BeHTpUKyOMeraanm, 3a4epxku
MUEeNHM3aLmm, CMHAPoMa GUKCMPOBAHHOIO CMMHHOMO MO3ra, areHe3rm MO30/INCTOro Tena). Baw Bpay moxeT
Ha3HaunTb BpeMs nposedeHns MPT Ha nepunog, Koraa aHecTe3uns yxe 3anjiaH1UpoBaHa, Hanprmep, BO BpeMs

APYroi npoueaypbl.

MOYKM / MOYEBbIBOASALLASA CUCTEMA
QO YnbTpa3ByKOBOE MCCAeA0BaHMe MNoYek (419 ANArHOCTUKM CTPYKTYPHbBIX aHOMannii nnn rugpoHedposa)

BHAOKPVIHHAH CUCTEMA

QO AHanusbl GyHKUNW LWMTOBUAHON XKefesbl.

(O MoHuTopuHr pocTa (pocT, Bec, KpUBbIe POCTa).

(O OueHka NonoBoro cospeBaHis (Mo Mepe NpubVxXeHNs pebeHka K NoAPOCTKOBOMY BO3PacTy).

)KEny,qu-IHO-KI/ILUEl-IHbIE HAPYLWIEHWA N NTUTAHUE
QO Ob6cnepoBaHMe xenya04HO-KMLLEYHOTO TpakTa (pedatokc, 3anop, Apyrve paccTpomncTea)
O OueHka NnTaHuA / KOHCyNbTauus gneTonora (Mpy HanM4uMmM NpobaemM C pOCTOM AN KOPMIEHNEM)

(“3PEHUE N CNYX
OOdTansMonornyeckoe o6ciegoBaHve (KOCornasme, KOPTUKaIbHbIE HAaPYLLEHWS 3peHUsi, pedpakLMOHHbIE OLLUNGKI)
(OOueHka cnyxa

QOHOPHO-ABMFATEHI:HI:II‘/'I AMMNAPAT / OPTONEANA
(O OpToneanyeckoe obcnegoBaHme (rMNepMobUIBHOCTL CyCTaBOB, CKOJINO03, KOHTPAKTYPbI, areHe3uns, rmnoniasvs)

& coH

O OueHka KavecTBa CHa (B cnlydae nogo3peHnd Ha TPyAHOCTW C 3aCbliNnaHeEM, nogaep>xXaHmem CHa nam anHos BO CHe)
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Tepanuun

PaHHee BMeLLATeNbCTBO M MOCTOAHHASA Tepanus MOTyT 3HAUUTENbHO
N3MEHUTb XWN3Hb Ballero pebeHka c cuHapoMom KAT6 1 yacTto
npeAocTaBnATCa 6ecniaTHO ceMbsM, NpoxmBatoLwm B CLLA.
HanpaeneHust Ha Tepanunio 06bIYHO BbIZAOT BPaym UK Negaroru
BaLLlero pebeHka, a ceMby TakXXe MOTyT BbIbpaTb YacTHYIO Tepanuio. Bawu
pebeHoK byaeT pa3BMBaTLCA B CBOEM CO6CTBEHHOM TeMne, HO Npu
Hagnexatle nogaepxke N 06UIbLHOM MOOLLPEHUN Bbl YBUAMUTE, KaK
HOBbIE HaBbIKW NPOSBASIOTCH YANBUTEIbHBIM U MPeKpacHbIM 06pa3om.

JIOTOITEANA

Noronegunyeckasa Tepanusa HanpasneHa Ha
ycTpaHeHwve 3aJiepXXek B pasBUTUL peyn 1 MOXeT
cnoco6cTBOBaThb PasBUTUIO BepbasibHbIX U
HeBepb6asibHbIX KOMMYHNKATUBHbLIX HAaBbIKOB Y Ballero
pebeHka. Y aetei c cuHapomMom KAT6 yacto
HabNIAAl0TCA 3HAUNTEIbHbIE 3a4ePXKU peyn,
No3TOMY slorones MoXeT NPUMeHATL
BCMOMOraTe/ibHble U aflbTepHaTUBHbIE CpeACcTBa
KOMMYyHwMKaunu (BAK), xecToBbI A3bIK AW Apyrue
cTpaTernu Ans NoAAepPXKN BblpaXKeHUsA MbICelr 1
NOHUMaHWA. ANg yaydlleHns apTUKynsumm mn
pa3bopumBOCTM peun getaMm ¢ cmHgpomom KAT6 vacTo
pekomeHayetca Tepanua PROMPT, ncnonbsytowas
TaKTW/bHble CUTHaNbI AN YNPaBAeHNS peyeBoi
AesATeNIbHOCTbIO.

TEPAIINA IINTAHUSA
Tepanus, opneHTMPOBaHHAasA Ha KOppPeKL Mo
HapyLUeHWNn NNTaHUS, BK/TlOYaeT Pa3BUTMIe MOTOPUKMN
pOTOBOW NONOCTN, NPEOAONIeHNEe TPYAHOCTEN C
rnoTaHMeM W peLLieHne CEHCOPHbIX Npobnem,
CBSI3aHHbIX C MPMEMOM MULLN. Y HEKOTOPbIX AeTeli C
cuHapomMom KAT6 HabntogatoTcs pednrokc,
3aTpygHeHHOe nepopanbHoe NUTaHne namn
HeobXxo0ANMOCTb B 30HAOBOM NUTaHMW. TepaneBsTbl
pa3pabaTtbiBatoT 6e30MnacHbIe CTpaTernm KopMaeHus,
CTPeMSAChb, rAe 3TO BO3MOXHO, NepenT K
nepopanbHOMY MUTAHWIO N YIYULLINTb YCBOEHME
nuTaTeNbHbIX BELLLEeCTB.

OU3UOTEPAIINA

®un3noTepanmsa cNocobCTBYET Pa3BUTUIO CUMbI,
KOOPAMHALUWN 1 yBEPEHHOCTU B ABMXXEHUNSAX
Ballero pebeHka. Y MHorux geteii ¢ KAT6
HabnrAaeTCs HN3KMIA MblLLEYHbIA TOHYC
(rMNOTOHWSA), NOBbILLEHHAast MOABMXHOCTb
CyCTaBOB UM 3a/epXXKa MOTOPHOIO PasBUTUS,
UTO MOXeT 3aTPYAHATb X0AbbY, CTOsHWE 1 Apyrre
BUAbI aKTUBHOCTU. PM3MOTEpanmns nomoraet
BalLleMy pebeHKy 6e30MacHO nepeaBmraTbCs,
ynyylaTtb paBHOBecMe 1 JOCTUTraTb HOBbIX
3Tanos pa3BuTus. CneynanmcTel MOryT MOMOYb B
nogbope NoAxoAsLLero 0bopyAoBaHuUs, Takoro
KaK TpeHaxepbl 4151 XOAbObI, OpTe3bl NN
NHBaNNAHbIE KONACKN, YTO6bI Ball pebeHOoK Mor
aKTUBHO Y4aCTBOBATb B XXM3HW 06LLecTBa U
pa3BMBaTbCS.

SPI'OTEPAIINA

dproTepannsa MOXeT CNocobCTBOBATbL Pa3BUTUIO
MeJIKOi MOTOPUVKM, HAaBbIKOB CAMOOBC/TYXXNBAHNSA
1 afanTUBHbIX CTPaTerni y Ballero pebeHka.
dproTepaneBT MOXeT 0OKa3aTb MOMOLLb B TaKnX
061acTsX, Kak KOpMJieHVe, ogeBaHue, MMCbMO U
MNCNOMb30BaHWe TeXHOOMNIA, a TakxXe B peLleHnm
npobnem 06paboTkM CEHCOPHOW HPOpMaLUK,
YaCTO BCTPeYAILMXCA y AeTeli C CUHAPOMOM
KATG6. dproTepaneBT Bawlero pebeHka MoxeT
pekoMeHA0BaTb ajanTMBHOe obopyoBaHMe AN
NOAAEPXKN CAMOCTOATENIbHOCTU KakK OMa, Tak U
B LLKOJIE.
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TEPAIINS 3PEHUSA

Tepanus 3peHns MOXeT 0Ka3aTb MOMOLLb BalleMy
pebeHKy B cly4ae KOPTVKaJIbHOIO HapyLUeH s
3peHunsa (CVI), kocornasms unm apyrux npoénem co
3peHneM. [laHHasa Tepanus cnocobcTeyeT
YAyULLEHWIO ClieXeH s, GOKYCMPOBKM, KOOPANHALMN
ABVKEHWIA rna3 n o6paboTkun BU3yanbHOM
NHPoOpMaLMK, YTO ABASETCA HEOOXOAMMbIMU
HaBblkamMu A4N19 0by4veHuns, obecneveHuns
6e30MacHOCTM 1 BbINONHEHNSA NOBCEAHEBHbIX 3a4au.
PaHHsAA oueHKa opTasbMOMOrOM UAN CeLmanncTom
Nno 3pUTeNbHOV Tepannu NO3BOAUT BalLleMy pebeHKy
MaKCVManbHO PacKpbITb CBOV NOTEHUMan B
pa3BUTUN 3peHUs.

TIPUKJIATHOI AHAJIU3 MOBENEHUA

ABA-Tepanusa oprieHTMpOBaHa Ha pa3BuTume
nosejeH4YeCcknNX HaBbIKOB, COLMANbHOW
KOMMYHWKaLMN N CNOCOBHOCTN K BEEHWNIO
noBceAHEBHOW XU3HW. AN AeTeil C CUHAPOMOM
KAT6 oHa MOXeT CrnocobCcTBOBaTbL PAa3BUTUIO peyn,
couyanbHoOM aganTaunm 1 CHUXEHNIO
npo6aeMHoro nosegeHus. Nporpammel
pa3pabaTbiBatOTCA C y4eTOM UHAMBUAYANbHbIX
CUBHbBIX CTOPOH M MOTPEBHOCTEN KaxAoro
pebeHka, MpMMeEHsI MO3NTUBHOE NOAKPenJieHre
pasBuTVe HaBbIKOB AJIA CTUMYIMPOBAHNA POCTa.

NHTEHCHBHASA TEPAIINUA

BOJHASA TEPAIIUA

BoaHas Tepanusa ncnonb3yeT naaBy4vecTb U
COMPOTUB/IEHVE BOAbI AN YKPEMIEHNS MbILLILL,
yNyuLLeHWs1 MOABMXHOCTY 1 KOOPAUHALMN. Boaa
co3gaet 6e30MnacHyto cpesy ANst AeTeil C TMNOTOHMeEN,
OrpaHNYeHHO BbIHOC/IMBOCTLIO UN NMpobiemMamum ¢
CycTaBaMu, N MOXET cAeNnaTb Tepanunto NPUSTHOM Ans
BalLiero pebeHka, cCnocobCcTBYA pasBUTUIO
OYHKLMOHANbHBIX ABUTraTeNbHbIX HABbLIKOB.

UIITIOTEPAIIN A

VinnoTepanusi npyMeHsieT naaBHble, PUTMUYHbIE
ABVXKEHMSA Nolwaan ANs NoBblleHUs 6anaHca, 0CaHKu,
KOOPAMHALMN N YKPENAEeHUS MbILLLL KOpMyca.

MomMumo duU3nyecko Nosb3bl, MHOFME AeTr
NCNbITBIBAIOT YA0BO/BLCTBME OT BEPXOBOL €34bl, UTO
CNOCOBCTBYET NOBbLILLEHMIO YBEPEHHOCTHU B Cebe,
BOB/IEYEHHOCTU W aKTUBHOMY Y4acTUI B MOBCeAHEBHOM
XU3HU 1 Tepanmu. XoTa 60/IbLLUMHCTBO CTPAXOBbIX
MJaHOB He NOKPLIBAKOT UNNOTepanuo, BO MHOMMX
HaceNeHHbIX MYHKTax AeCTBYHOT HEKOMMepYeckue
OopraH13aumn uav NporpamMmMbel BEPXOBOW e3/bl,
npegnaratoLume TepaneBTUYeckme yCayr ¢ owagbmm
Nno AOCTYMNHOW LieHe nnu ¢ pUHAHCOBOW NOAAEPXKKON.

NHTeHCVBHasA Tepanusi, Kak MpaBusio, MPOAO/I)KAETCA OKOIO TPeX HeAe b U BKIHUaEeT exesHeBHble 3aHATUS Mo
dunsnoTepanum, TpyaoTEPANUN U NOFONEANMN C MPYMEHEHMEM CNeLMan3npPoBaHHbIX MHCTPYMEHTOB 1
MeToAUK, Takux Kak DMI (auHaMmyeckasn gBuratenibHas MHTepBeHUNS). JlaHHbI MHTEHCUBHbI NMOAXOZ MOXET

crnocobcTBoBaThL 60osee 3Ha4YnTENbHOMY Nporpeccy B pa3BnUTn CUNbl, NOABMXHOCTN, KOMMYHUNKATUBHbIX

HaBbIKOB 1A (I)yHKLI,VIOHaI'IbeIX yMeHVII7I Nno CpaBHEHWIO CO CTaHAAPTHbIMU eXeHeAe/IbHbIMU 3aHATUAMN.

MHorve cembu, BOCNNTLIBarOLLME ,que|7| C CMHAPOMOM KAT6 B BO3pacTe 6 NEeT, OTMEeYaT 3Ha4YNTE/IbHbIE

AO0CTOKEHMA BO BpeMA U NoC/sie MHTEHCMBHOIO KypCa Tepannn.

YcTaHOBUTE CBA3b C CEMbAMM N3 MECTHOrO COObLLEeCTBA NIt0Aei C UHBAaNNAHOCTLIO, YUTO6bI 03HAKOMUTBLCS C X
onbITOM. OMUMO TPAANLMNOHHBLIX METOAOB TEPANUN, HEKOTOPbIE CEMbW OBHAPYXMIW NPenMyLLecTBa B TaKNX
NoAxoAax, Kak My3blkoTepanus, apT-Tepanus, Urposas Tepanus, buonornyeckas obpaTtHas cBa3b, Tepanus
pedneKTopHOM MHTerpaumun, neT-Tepanus 1 pecnpaTopHas Tepanums.
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YacTo 3amaBaemMsbie
BOIIPOCHI

CMOJKeT JI1 MOHM PE0EHOK CaMOCTOSITE€JIbHO IIEPEIBUTATHCS?

MHorue et ¢ cuHazpoMoM KAT6 ocBavBatoT X0Ab6Y, XOTs 3TO 3a4acTyt NMPOUCXOAUT MO3XKE, YEM Y UX
CBEPCTHMKOB. HeKOTOpble MOTYT NepeABUraTbCA MHAYeE, CMOJb3ys BCMOMOraTe/lbHble CPeACTBa,
WNHBaNVAHbIe KONSCKM UM anbTepHATMBHbIE METOAbI NepeaBuXeHUst. Baliemy pebeHKy MoxeT
noTpe6oBaTtbcs dr3noTepanus am gpyrme Gopmbl NOAAEPXKKN AN YKPENAEHUS MbILLL, U YyYLLIeHNs
paBHoBecusi. [Iporpecc MoXeT 6biTb MeAJ/IEHHBIM, HO NPV NOCTOSIHHOV Tepanun, NoAAepXXKe 1 TEPMeHUN
BaLl pebeHOK 6yeT NpoAoMKaTh pa3BMBaTh HOBble HAaBLIKUN 1 YBEPEHHOCTb B cebe B CBOEM TEMTIE.

Kak O0ygeT opraHn30BaHO OO0y4Y€eHHe H IIKO0JIa [1JIs MOETro pedeHKa?

Jetun c cmHapomom KAT6 yacTo CTankmBarTCs C 3a4epXKaMuy B Pa3BUTUN U TPYAHOCTAMU B 06yHeHNU.
bnarogaps paHHeMy BMelLaTeNnbCTBY, UHANBUAYaNbHLIM 06pa3oBateibHbIM nNaaHam (UOTM) n Tepanun
BalLl peb6eHOK MOXeT AOCTUYb 3HaYMNTeNbHbIX YCnexoB B yuebe. CuibHble CTOPOHbI U TPYAHOCTU KaXA0ro
pebeHKa YHUKaNbHbl, MO3TOMY NOAXOAbI K 0BYYEeHUIO 1 NoAAepXKa AOKHbI 6bITb afanTUPOBaHbl K
VHANBUAYaNbHBIM MOTPe6HOCTAM Ballero pebeHka. Moagepxka B LLKOSe MOXET BK/OYaTb aganTtaLumio
Knacca, UHAVBUAYaIbHOrO MOMOLLIHWKA, HebobLUMe yYebHble rpynnbl, NHK/I3MBHbIE YCI0BUS C
NoAAEPXKOMN MY CNeunann3npoBaHHbIe LLKOAbI.

HayuuTcst 11 MO peOEHOK TOBOPHUTH?

Y 60onbLUMHCTBA Ntogelt ¢ cuHapoMoM KAT6 HabntogaeTcs 3aZepXka peyeBoro pa3BuTums, og4Hako
CNOCOBHOCTUN BapbUpyHOTCS. HEKOTOpbIE A4€TW MOMYT HE FTOBOPUTL BOBCE M 06LLATHCSA C MOMOLLbHO XXeCTOB,
MVUMUKN AN aAanTUBHbIX TEXHOIOMMIA, B TO BPEMS Kak Apyrve MoryT cTaTb BepbaibHbIMU NOAPOCTKaMM
VAN B3POC/IbIMU, HECMOTPSA Ha paHHMe 3a4epXKn. MHOrne poanTenn 0TMeYatoT, UTo UX AeTU MOHVMaT
60/blLLie, YEM MOTYT BbIPa3nTb. BaxkHO NoasepXnBaTb KOMMYHUKATUBHbIE HAaBbIKM Ballero pe6eHka B
pa3NnyHbIX GopMax 1 COXPaHATb PeanNCTUYHbIE OXUAAHUS N MOALEPXKMBATL €ro NoTeHLMan.

Kak s MOry pa3dBuBaTb KOMMYHHKATHBHbIEC HABBIKH CBOET0 pe6eHKa, €CJIh OH HE FOBOPHT?

MHorve getu ¢ cMHapPoMoM KAT6 He roBOPSIT UM UMEIOT OrpaHNUYeHHY0 Bep6anbHy peyb, 0A4HaKO
3TO HE 03HAYaeT, YTO OHM He CNoCco6HbI K 06LLEHMIO. Jloronegnyeckas Tepanusa 1 anbTepHaTUBHbIE
MeTOAbl KOMMYHMKALMN MOTYT MOMOUb BalleMy pe6eHKy BblpaxaTb CBOU MbIC/IN U yCTaHaBANBaTb
KOHTAKT C OKPY>XatoLWMMN. IHCTPYMEHTbI, Takne Kak s3blK XXEeCTOB, JOCKU C M306paXKeHAMUN UK
YCTPOWCTBA ANl reHepaLmn peun (M3BeCTHble Kak BCrOMOraTe/ibHble U anbTepHaTUBHbIE CpesCcTBa
KOMMYHUKaummn, unm BAKK), npeAocTaBnsoT 4eTSM BO3MOXHOCTb 06LLaTbCA Ha X CO6CTBEHHOM A3bIKE.
BaXHO eMOHCTPUPOBATL M NMOOLLPSATL BCE GOPMbI O6LLEHMA: XECTbI, MUMUKY U TEXHONOTUN, @ TaKXe
OTMeuYaTb Kaxzablii ycrex.

KAT6 FOUNDATION | PYKOBOACTBO AN1d ONEKYHOB KATG6A U KAT6B| WWW.KAT6.0RG 16


https://kat6a.org/kat6a-faqs/#collapse_83

CKOJIBKO JII0geH uMeloT nuario3 KAT6?

Mo cocTtosiHuto Ha 2026 roa, MeHee 1000 yenoBek B MUpe UMEKT ANArHO3, CBA3aHHbIN C BapyuaHTaMuy reHoB
KATGA nnn KATGB. Mpn uncneHHoOCT HaceneHns nnaHeTsl 6osiee 8 MUNAVAPA0B YeNoBeK, 3TO AenaeT
cvHapom KAT6 oaHUM 13 KpaliHe peaKunx 3ab0i1eBaHuiA, C pacnpocTpaHeHHOCTbIo npuMepHo 1 cayyaii Ha 8
MW/IJINOHOB YeoBeK.

BeposiTHO, dakTnueckoe 4ncno ngel ¢ MarHo30M Bbille, MOCKOAbKY CUCTEMbI FeHEeTUYECKOTro
TECTUPOBAHNA U MeAVLIMHCKMNE yUpeXaeHNss He 06MeHNBaTCA JaHHbIMWU MeXay cTpaHamu. Hanbonee
HaZeXHbIV CNOCO6 MOHUTOPUHIA CUTYaLMK B HaLLleM coobLLecTBe — 3TO PeecTp NauMeHTOB C reHoTMMNaMu
KAT6A/KAT6B, koTopblli BktouaeT 6onee 500 YenoBek 1 NpoAO/XKAET pacTv MO Mepe NoBbILLIEeHNS
OCBelOMJIEHHOCTU M YNIyULLeHUS KayecTBa TeCTUPOBaHWS.

KakoBa BEpOSITHOCTb TOT0, YTO Y MEHSI MO>KET POAHUTHCS ellé€ oauH pe6eHoK ¢ KAT6?

PoauTtensam pekomeHAyeTcs 06paTUTLCA K FeHeTUKY 4151 OLeHKN NHANBUAYaIbHOW BEPOATHOCTU U yyeTa
BCEX acrneKkToB, KacaloLmMxca byayLumx 6epemeHHocTein. bonbLlUMHCTBO MyTaumii B reHe KAT6 BnepBble
BbISABAAIOTCA y 3aboneBLUero pebeHKa 1 He HaceAyrTcs OT poauTenel. B Takmx cutyaumsax BeposTHOCTb
POXAEHWS ApYroro pebeHka ¢ aHanorMYHbIM reHeTUYeCKVM N3MEeHEeHeM HeBbICOKa U coCcTaBnseT
npuMepHo 2%.

B peakunx cnyyasx oguH U3 poauTtenieli MoXeT OblTb HOCUTEeIeM reHeTMYeCKOro 3MeHeHVs B
OrpaHNYeHHOM Ynce CBOUX PErPOAYKTUBHbBIX KNETOK — 3TO COCTOSIHME Ha3bIBAeTCA repMnHaIbHbIM
MO3auLN3MOM, YTO MOXET NMOBbICUTL BEPOATHOCTb peLnanBa. NCKNoUnTebHO pejko y 04HOro 13
poauTeneli BapnaHT KAT6 MOXeT NpuUCyTCTBOBAaTL BO BCEX KNeTKax U nepejaBaTbCsa Mo Hac/ieAcTBy. B Takmx
CUTyaUmaX y Kaxgoro pebeHka ectb 50% BepOATHOCTbL YHac/ie0BaTh 3TO 3abos1eBaHwMe.

I'me B CIIIA u 3a rpaHHuIIeH IPOKHUBAIOT CEMbH, YYaCTBYIOIHE B cooomecTBe KAT6?

Noan ¢ cuHapomom KAT6 3apernctpmpoBaHbl Kak MUHUMYM B 70 cTpaHax. Bbl MoxeTe B3amMoelncTBoOBaTb
C ApYrMMmn Yepes rpynnbl noaaepxkm B Facebook n mexayHapogHblie rpynnbl WhatsApp. KAT6 Foundation
npeanaraet nepesejeHHble MaTepranbl 1 MOXET NpeJoCcTaBUTb JOMNONHUTE/bHbIE pecypchbl Mo 3anpocy. Bbl
TakKXXe MoXeTe NMPpUCoeaNHNTBLCSA K ceMeliHol kapTe PoHaa KAT6, UTo6bl yCTaHOBUTL KOHTAKT C APYrMMU

NAbMU B BalleM perrmoHe. ﬂpncoeﬂHHHﬁTeCB K KaprTe.
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Kakue MeToA bl Tepanuu JOCTYIHbI?

B HacTosiLLee BpeMs He cyLLecTByeT 0406peHHbIX MeTOA0B SIeveH s, CrneumanbHO NpegHasHaueHHbIX 415
cvHapoma KAT6, oAHaKo HeKoTopble NOAX0Abl MOTYT 06nerunTb onpeAeneHHble CMMNTOMbI. Bpaun
VHANBUAYaNbHO NeYaTt CMMMTOMbI, TakMe Kak 3anopbl, U3Xora, noBejeH4Yeckme npobaemsl, Cyaoporu uam
HapyLUeHs CHa. HekoTopble poamTenn coobLLAOT O MONOXUTENLHOM 3ddeKkTe OT NpremMa
MUTOXOHAPUANbHbIX 06aBOK, TaKMX Kak L-kapHUTWH, NaHTOoTeHoBas kucnota (B5), koaH3nm Q10, BUTaMUH
E, ButamuH C nnun Cytra-3. Bcerga KOHCyNbTUPYATECh C Bpa4OM Ballero pebeHka nepej Ha4dasaom npremMa
N06bIX HOBLIX A06aBOK. bonee NogpobHYHO MHPOPMALIMIO O NeYEHNN MUTOXOHAPUIA MOXHO HalTK B
BebuHape Puyapga V. Kennm no racTpoaHTeponornm v B ero npeseHTauum Ha koHdepeHumnm 2023 roga
«J/leyeHne MeTabonmnyeckmx HapyLLeHni npu cuHapomax KAT6A v KAT6B».

KakoBa npezamnosiaraemasi IpoJ0JI>KUTEJIbHOCTb JKU3HHU JII0AeH ¢ auarHo3om KAT6?

0] |

KAT6 Foundation akTBHO cobupaeT AaHHble yepes PeecTp
nauneHToB ¢ KATGA/KATEB Ana nsyyeHunsa JONroCpoYHbIX ! ‘
pe3synbTatos. Ha 2025 rog caMmbiM MOXMbLIM N3BECTHLIM
yenoBekoM ¢ KATBA 6b1s10 0ko10 50 neT, a camMmbIiM MOXMABLIM C
KAT6B — okono 40 ner. lMockonbky KAT6 aBnaeTca oveHb
pesKUM U HelaBHO BbISIBIEHHbIM 3a601€BaHMeM, 60/1bLLUNHCTBO
ANarHOCTUPOBAHHbLIX NaLMEHTOB — AeTy, UTO MPUBOAUT K
OorpaHMYeHHOMY KOMYecTBYy B3poc/bIX. [pogonxatoLmecs
nccneoBaHUs ByayT CNOCO6CTBOBAThL YIy6AeHWI0 HaLLero
NOHVMaHUS 340POBbSA, JONTONETUS U MPOrpeccMpoBaHmns
CUHAPOMOB C TeYeHMEeM BPEMEHMN.

3
m ™

Kak Mos ceMbsI MOJKET IIPpUHATH YYaCTHE B HCCJIC,ILOBaHI/IH?

Nyywnin cnocob nogaepxatb nccnegosaHns KAT6 — 3To NprcoeanHUTBLCA K PeecTpy NaLMeHToB ¢
KATGA/KAT6B, koTopblli cobupaeT LeHHY MHGOPpMaLMIo OT JINL, YXaX1UBaloLWWX 3a NH04bMU € CUHAPOMOM
KAT6, 4To6bI NOMOYb Y4YeHbIM rny6xe NoHATb cMHAPoMbl KATGA 1 KAT6B. Bel Takxe MOXeTe NpeAocTaBUTb
61006pa3Lbl B BaHK MHAYLMPOBAaHHbLIX MILOPUMNOTEHTHBIX CTBO0BbLIX KNeTok KAT6A 1 KAT6B B BOCTOHCKOM
yHuBepcuTeTe. OCTaBaliTeCb B Kypce NocnefHUX UCCIeA0BaHWI 1 y3HaBalTe O TeKyLMX Hay4YHbIX paboTax,
noceTms cant www.kat6.org.

HNMeeT jiu Halla CEMbS IIpaBO Ha IIOJIYYE€EHHE (bHHaHCOBOfI IIOMOIILI/I?

Balu pebeHOK MOXeT MMeTb NPaBO Ha roCyAapCTBEHHYHO MOAAEPXKKY B 06/1aCTN 34paBOOXPaHEHNS LN
dUHaAHCOBY NMOMOLLb, CBA3AHHYHO C MHBAIMAHOCTLIO, AXe eC/IN Ballla CeMbS HE COOTBETCTBYET KPUTEPUSIM
Mo YPOBHIO J0X0Aa. BO MHOMMX CTpaHax CyLLecTBYHOT NPOrpaMMbl, KOTOPbIE MOMOTrakoT MOKPbITb Pacxoabl Ha
MeANLMHCKoe 06CnyXnBaHMe, Tepanuio, 060pya0BaHMe 1 YCIyr NOALEPXKKN AN AeTel C reHeTUYeCKUMMN
WAV HapyLLEHVSIMU Pa3BUTUS. YTO6bI y3HATb, KakMe NporpamMmbl JOCTYMHbI B BalLEM PervoHe, Bbl MOXeTe
06paTUTLCA K Neyalleli KoMaHae Ballero pebeHka, coumanbHOMy PpaboTHUKY 60NbHULbI UV MECTHBIM
opraHam BiacTu Uan cnyxbam no genam MHBanMAoB. OHM MOMOTYT BaM y3HaTb O IbFroTaX, Ha KOTOpble
MOXET NpeTeHA0BaTb Ball PebeHOK, 1 OKaXyT COAEACTBME B MOoAaue 3asiBKU.

KAT6 FOUNDATION | PYKOBOACTBO AN1d ONEKYHOB KAT6A U KAT6B| WWW.KAT6.0RG 18


https://kat6a.org/kat6a-faqs/#collapse_84
https://www.youtube.com/watch?v=kgGGeFX0dwY

MHdopMalioHHbIE
NCTOYHUKU

dong KAT6
& Apxu onybnnkoBaHHbIX nccnegosaHnii KAT6A n KATGB.
# TlMpueeTcTBeHHOE BUAEO OT poHaa KATG.
@ JokymeHTanbHbln punbm KATG: «feHeTuveckuin gedpekT» Hrnko MmnoHaca.
© OT4er o coctosAHMM baHKa KAT6 iPSC
© YouTube-kaHan KATG: MNpe3eHTaunm nccnefoBatenbCknx NpoekToB 1 BebrHapbl no KATG6.

© 0Ocobyto TpeBOry BbI3bIBAOT KMLLEYHbIE HEMPOXOANMOCTU cpeaun nonynaumnm KATG.
KAT6A
© VIHbOPMaLMOHHBIN 6toneTeHb no reHy KATGA, MOAroTOBAEHHbIV MEXAYHAPOHBI
LleHTpoM reHeTnuyeckoro o6pasoBaHus. E KOHTAKTHBI KAT6
@ OTtuyeT 0 cuHppome KATGA, coctaBneHHbIn NORD. © ABCTpanus
@ CuHppom KATGA: koppensaums reHoTuna n ¢eHotmnay 76 & ABCTpUS
NaLyeHTOB C NaToreHHbIMY BapnaHTamm reHa KATOA. © DpaHuma
@ Pa3BuTKMe peyn 1 A3blKa, a TaKXe B3aUMOCBA3b reHoTUMna 1 © WNTtanunsa
deHoTnna y 49 yenosek ¢ cnHapomom KATGA. @ SInoHunA
@ HnpgepnaHabl
KAT6B ¢ HoBas 3enaHaus

© Hopserus

@ pacctporictea KAT6B
© MNoptyranmnsa

¢ OtueT NORD 0 3a60/1€BaHMsIX, aCCOLMNPOBAHHbIX C reHOM KAT6B.

o o VicnaHusa
¢ BbliBNeHMe HOBbIX BApNAHTOB B CNeKTpe 3aboneBaHuni, ¢ -
& Weenuapus
accounmpoBaHHbIx ¢ reHoMm KAT6B, yrnybnsieT Halle noHMMaHme
@ Typuus

KNNHn4ecKnx I'IpOFIBJ'IEHVIVI N MOJTEKYNAPHbIX MEXaHN3MOB.

¢ CuHppom Caa-bapbepa-bucekepa (CBB) (cornacHo gaHHbIM Unique) 2 AL

OPT'AHU3AINUA I1O U3YUYEHUIO PEIKHUX KPYIIHBIE TPYIIIIBI B

BOJIE3HEHN FACEBOOK
& EBpopauc: Peakume 6onesHn EBponbl & KAT6 Foundation:
@ nobanbHble reHbl NccnepoBaTensckas n
@ MexayHapOAHbIV KOHCOPLUUWYM MO peaknM 6one3HAM MHOPMaLMOHHas rpynna no

npoexktam KAT6A 1 KATGB.
@ pynna nogaepxku KAT6
& CemelictBa reHoB KATGA n KAT6B

¢ HOP/ (HaumoHanbHas opraHusaums peikmx 3aboneBaHunii)
¢ [leHb peakunx bonesHer

¢ MexayHapozHas accoumaLums no peakyM 3a60/1eBaHNsaM
¢ YHUKaNbHbIN NOAXOA: OCO3HAHMNE reHOB U XpOMOCOM Bonee 06LIVPHYIO 6UBANOTEKY PECYPCOB Bbl

@ A31aTCKO-TUXOOKEeaHCKNI anbAHC OpraHu3auuvin no CMOXeTe HaiTh Ha cTpaHnue «CemeiiHbie
pPeaKIM 3360/1€BaHUaM pecypcbl» Ha cainTe KAT6.org.
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KAT6 Foundation

HAIIA MUCCHUA

Mbl NpegocTaBaseM NoA4epXKy NHOAAM U
ceMbAM, CTpagaroLym ot cnHgpoma KATG,
BbI3BaHHOro BapraHTamy reHoB KATGA n
KAT6B, no Bcemy mupy. Hawua uenb
3aK/1l04aeTCsa B COAENCTBUM HayUYHbIM
nccnesoBaHNAM, KOTOpbIe MOTYT NMPUBECTU K
pa3paboTke MeTOAOB leveHUs, a Takxe B
NOBbILLEHNW OCBEAOMJIEHHOCTN O CUHAPOME
KAT6, uTo6bl ero 6bi10 nerye pacnosHaBaThb,
NOHVMAaTb 1 U3Yy4aTb.

SAIIIUTA UHTEPECOB KAT6

Halua koMaHza 3KCnepToB rotoBa nojAgepxaTtb
BalLly CEMbIO Ha Kax oM 3Tane. Mbl NOMOXeM
BaM pa3obpaTtbCs B cMcTeMax obpasoBaHms v
3/ipaBOOXPaHEHNS, MPUHNMaTbL 060CHOBAaHHbIE
peLleHnst 1 NOAyYnTb AOCTYN K YCayram 1 yxoay,
HeobxoAMMbIM BalLleMy pebeHKy A5 ero
MOJIHOLLEHHOr 0 Pa3BUTKSA.

Mol TakKe NpegocTaBAsieM NoALepXKY CeMbAM,
nepexoAsLLMM OT LLUKOJIbHOro 06pa3oBaHus K
ycnyram Ans B3poC/biX. Halla komMaHja rotosa
NOMOYb BaM B 3TOM MnpoLiecce, pasbACHUTb
npasa BaLLero pebeHka B COOTBETCTBUM C
NHanBuayanbHbIM 06pa3oBaTe/ibHbIM MJIaHOM
(MOM) n Nnomoyub BaM pa3obpaTbCsa B oTHETaX 06
oueHke. Bbl He ogHW. Halla uenb — ynpocTuTh
3TV NOPOW 3anyTaHHble Waru U CHU3UTb
YyPOBeHb CTpecca.

MBI 31€eCh, YTOOBI
0Ka3aTb BaM ITOMOIIIb.

«Hert ny4iero pecypca, yem
CaMO COOOIIECTBO... BeposiTHO, y
HUX UMeeTCs 00JIblle MOJEe3HON

nHoOpMaLMY, YEM Y BALIETO

neguarpa. SHaYUTEIIbHYIO
NOAEPKKY IIPeoCTaBUIIA
BO3MOXXHOCTb OOIIEHUS C
POIUTEJISIMU, XOPOILIO
pas3dupanIMUCS B MeJULIMHE,

OCBeJIOMJIEHHBIMU O JAHHOM
3200JI€EBAaHNH, & TAKXKE C TEMHU, Y
KOTO €CTh JI€TU MOCTAPILE U KTO

TaKoKe MPOoIIes Yepes3 dTOY.

-Lindsey Blanch-
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OGUHAHCHUPOBAHHUE HAYYHBIX UCCJIETOBAHU

Bnarogaps yyactuio cemeli, nccnefoBaTeniv eXXerogHo AenatoT HOBble OTKPbLITUSA. TV YCUANS YXe
npueenu K 6onee rnyb6okomMy NnoHMMaHuI BAMAHUSA KAT6 Ha pa3BuUTME N OTKPbIBAKOT MyTb K
6yaywnm metogam nedeHuns. KAT6 Foundation ¢ ropaoctbeto GUHaAHCKpPYeT MexXAyHapoaHble
nccnefoBaHNA, Hanpas/ieHHbIE Ha Yy4dLleHVe XU3HN JeTel U ceMeid, 3aTPOHYThIX CUHAPOMOM
KAT6. Haww nocnegHume npoekTbl U3yyatoT NoTeHLUMaNnbHble NeKkapcTBa, UccneayoT Moenu Mosra
1 NOBeAEeHVS, BbISBASAIOT BaXKHble 61IOMapkepbl 1 pa3pabaTtbiBaloT KAVHWYECKME NPOrpaMmsbl,
3aKnajblBas OCHOBY A9 OyAyLLIMX METOL0B NeYeHUS N KIIMHUYECKNX NCNbITaHUN. Kaxaoe
noAAepXnBaeMoe HamMmu ncciefoBaHvie NPUBAMXKAeT HAcC K YNyYLLeHUIo KavecTBa MeANLMHCKO
nomoLum 1 6onee ceeToMy 6yayLiieMy AN Hallero coobuiecTBa. Y3HaTtb 6oblue.

PEECTP ITATUEHTOB KAT6

Co3zaaHHbIN B 2019 roay HaumoHanbHoM opraHu3aumer no pegkum 3abonesaHmnsam (NORD),
PeecTtp nauneHToB ¢ cuHapomom KATGA/KAT6B npeacTtaBnsieT cobow nepBoe A0AroCpoyHoe
nccnegoBaHume cnHapoma KAT6. Coop nHbopmaumm ot cemelr, NoA06HbIX Ballel, No3BoNnseT
peecTpy COAeNCTBOBaTb UCC/efoBaTeNsiM B 6osee rnyboKoM NOHMMaHNM BCeX acnekToB
cnHgpoma KAT6 v BbisiBNeHUW HanpaBieHWA A5 HOBbIX MCCNeA0BaHUNA.

KAT6 Foundation pacnonaraeT 06e311myeHHbIMW 4aHHBIMW, YTO NMO3BO/IIET HaM OCYLLEeCTBASATb
nccnesoBaHVA U OTBETCTBEHHO AeNNTbCA pe3yabTaTaMu. Mbl Takxke aHanmsnpyem nHdopmauumto
N NpesoCTaBNseM BbIBOAbI CEMbSAM, MOMOras POAMUTENAM W OMNeKyHaM ny4ylle NoHUMaTh U
noAZep>XmBaTb CBOMX BAM3KMX. YUacTBYS B MporpaMme, Bbl CNOCOBGCTBYETE He TO/IbKO
6n1arononyymnio cBoero pebeHka, Ho 1 Bcemy coobecty KATG.

IMPUCOEOVMHEHUE K PEECTPY TATIMEHTOB

BAHK KAT6 IPSC

B 2022 rogy KAT6 Foundation 1 ero naptTHepbl 0oCHOBanu
nepBbIVi 6aHK MHAYLIMPOBAHHbIX MIOPUNOTEHTHbIX

CTBONIOBbIX KNeTok (iPSC), NofyYeHHbIX OT NaLMEeHTOB C

KAT6A 1 KAT6B. 3Tn KNeTKn N3rotaBanBaroTca U3 06pasLos '
DKCKypcua B nabopatoputo CeppaHo

MayneHTOB, TaKNX KaK KOXa 1N KPOBb, N CI'IOC06CTByI'OT

nccnenosaHuio KAT6 v TeCTPOBaHMIO NOTEHLMAIbHbIX
«CoTpygHn4ecTBo ¢ GOHIOM

MeToZO0B sieyeHuns. CeMbM MOTYT MO CBOEMY YCMOTPEHUIO KAT6 B 0671aCTH GOEBbIX

npesocTaBnTbL 06pasLbl cBoero pebeHka B 6aHK iPSC, Tem TEXHOJIOTUIl — OJIHA U3 CAMBIX

CaMbIM COAENCTBYA NPOABMXEHWIO NCCIeA0BAHNIA 1 TIPUSTHBIX ACTIEKTOB HalleH

noazepxke nedeHns ana nogein ¢ KATG. PaboThI B 1TAOOPATOPUM».
BONJIUTE B BAHK IPSC -Dr. Angie Serrano-

KAT6 FOUNDATION | PYKOBOACTBO AN1d ONEKYHOB KATG6A U KAT6B| WWW.KAT6.0RG 21


https://kat6a.org/category/events/
https://forms.office.com/Pages/ResponsePage.aspx?id=zDJ91SHBj0iwe9_nBWgMcYPtLnP7IghFlEt-_hcPC4JUMTBUUFNTUVdGUjZZN0pPQzFPODJZVkxRTC4u
https://forms.office.com/Pages/ResponsePage.aspx?id=zDJ91SHBj0iwe9_nBWgMcYPtLnP7IghFlEt-_hcPC4JUMTBUUFNTUVdGUjZZN0pPQzFPODJZVkxRTC4u
http://www.kat6.org/research-network
http://www.kat6.org/research-network
https://www.youtube.com/watch?v=5YAjCOvKx1c

Empowered Grants

Moaaep>ka ceMeid, MoNyYatoLLMX MOMOLLb B paMkax nporpamMmbl KAT6, ABNSIeTC OCHOBOW Halleit
Mmnccmmn. B pamkax Halleli nporpaMMel rpaHToB Empowered Grants Mbl npegocTaBasiem
d1HaHCMpoBaHMe, YTO6bl MOMOYb CEMbAM MONYUNTb JOCTYN K BCMOMOraTelbHOMY 060pYyA0BaHUI0,
yCTpOIACTBaM, TEXHO/IOTUAM U Tepanun, KOTOpble MOTYyT 3HAUNTE/IbHO U3MEHUTb UX MOBCEAHEBHYHO

XKXWN3Hb.

DTV pecypcbl MOTYT COAENCTBOBATL NH0AAM € cnHApoMom KAT6 B 60/1ee akTUBHOM y4acTUN B XXN3HN
CBOUX COO6LLECTB, AOCTUXEHNM 06pa3oBaTeNIbHbIX Lienew, ynyyleHnn KOMMYHVKauun, yKpenneHnm
CBSi3eli U CNOCO6CTBOBAHUM COLMANbHOMY 1 SMOLMOHAIbHOMY Pa3BUTUO.

C MomMmeHTa 3anycka 3To nHmumatmesl B 2020 rogy KAT6 Foundation Beigan 6onee 120 rpaHTOB
Empowered Grants oTgenbHbIM nuamM 1 ceMbaMm Kak B CLUA, Tak v 3a nx npegenamu. Kaxablii rpaHT
obecneunBaeT GMHAHCOBYIO NOAAEPXKY ANSA YAOBNETBOPEHUSA MPAKTUYECKNX HYX/ 1 NOTpebHoCTel,
CNOCOGCTBYIOLLMX YNYULLEHWIO KaYeCTBa XU3HN.

CKAYATbD ITPUJIOKEHUE

YTO IIOTPEBYETCA:

v ToatBepXaeHue AnarHosa, Hanpumep, pesynLTaTsl
reHeTMYeCcKoro aHaamsa.

v

v TMpeaBapuTe/ibHas CTOMMOCTb 3arpaLuviBaeMoro s
BO3MELLLEHWS TOBapa WM YCyri.

3ano/siIHeHHada aHKeTa C KOHTaKTHbIMU AAdHHbBIMN.
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Empowered Grants: nepe4eHb TOBapOB, COOTBETCTBYIOIIUX KPUTEPHUIM

CneaymoLie pacxoabl Noa/iexaT BO3MELLEHNI0 B paMKax NporpaMMbl rpaHToB Empowered Grant.
JaHHbIN CNWCOK CNYXXUT INLLBb OPUEHTMPOM, @ He orpaHunYeHvem. Ecan y Bawwero pebeHka MMetoTcs
0cobble NOTPe6HOCTU, He YKa3aHHble 34eCb, HO KOTOpbIe MOTyT 6bITb 060CHOBaHbI Kak CNOCO6CTBYHOLLME
€ro pasBUTUIO, 340POBbLI0 UM NMOBCEAHEBHON XU3HM, NOXaNyncTa, yKaxunTte Ux B CBOEN 3asiBKe.

NHCTPYMEHTBI 1J14
OU3HNOTEPAIINN

e TepaneBTMYeCKMe Lapsbl

* KOBPWKM, KIVHbS

* MOPOJIOHOBbIE POINKM

* raHTenW, aNacTUYHble TPEHMPOBOYHbIE SIEHTbI

e 6anaHCMpPOBOYHbIE MepekNajunHBbl

* CpeACTBa NepeaBuKeHUs, XO4yHKN, TPeHaxXEpbl
ANS XOAb6bI, KONACKN, BEPTUKANN3aTophbI

e HanaHcMpoBOYHbIe NIaTGopmebl

o YTSXKE/IeHHble XUNeTbl

e aJanTUBHbIE CUAEHbS

* MepeHOCHble NaHAYCbl AN NIIoAel ¢
OrpaHMYeHHbIMN BO3MOXHOCTAMM NepesB/KeHNS

e [OCKM A1 CAMOKaTOB

* CKaNoAPOMbI, NECTHULbI

e obopyaoBaHWe A/ MON0ChI MPenATCTBIL

e opToneAnYeckmne cTenbKkn

* CUCTEMbI LLUKNBOB

e BeJIOTpeHaxepsl

e 6aTyThbl

e MonsyLume TYHHenu

e ajanTUpOBaHHble Benocuneabl v TPULMKAIA

CEHCOPHBIN

e Kayenu (pasHbIX TUNOB)

e XeBaTe/lbHble TPYHOUKM, XeBaTe/bHble
akceccyapsl

* CUCTEMbI LLIETOK

e 3lip Ty63

e yTSKeNeHHble o4esna v XXnnethbl

* BWOPALIMOHHbLIE YCTPOLiCTBA

* VIFPYLUKW 418 CHATUS CTpecca, MAaYmKn ans
CHSATMA CTpecca, CNVHHepbI

e (CBeTOBble KOpoba/cBeTOBbIE CTO/IbI

e /1aBOBble 1AMMbI

e OXNaxAaroLWmii Xmnnet

* MObBUWNbHLIE

* HaYLIHWKM C aKTUBHbIM LLYMOMNOAAB/IeH/EM

ITMTAHUE U IIOBCEJHEBHAS
JKU3Hb

e BCMOMOraTe/fibHble YCTPOCTBA 419 TyaneTa

e (CTONOBble MPMBOPBLI N YaLKK (aAanTUBHbIE)

e 3axBaTYMKM 1 3aXBaTUNKN

e ajanTuBHas 3ybHas LETKa

* MpuUcnocobneHns ais CMeHbl OAeXAbl

® 0YKW, C/IyXOBble YCTPONCTBA

* Yacbl 1 TaliMepbl A9 06YUYEeHUsi M0/Ib30BaHUIO
rOpLUKOM

e aflanTUBHbIE CTYNLYMKN ANA AeTel

MEJIKASA MOTOPHKA

COPTUPOBOYHbIE MALLUHBI
MUHLETbI U Wynubl

VHCTPYMEHTbI A5t aHanM3a novepka
KOHCTPYKTOPbI, Takne Kak Kyoukun v Jlero.
MaTepuasnbl 415 TBopyecTBa

CkBUr3

rO/1I0BO/IOMKM

MnacTnnvH, TepaneBTMYeCcKas Macca, clanm
nepdoprpoBaHHbIe NaHeNn

KNHETNYECKUIA Necok

KapTOUKM ANSA LUHYPOBKMU

Mrpbl, cnocobCTBYIOLLME PA3BUTUIO MENKON MOTOPUKN
(O>xeHra, Onepaumsa, MapbnpaH U T. 4.)
MONb6epThbl, HAKIOHHbIE MOBEPXHOCTY

PEYb/KOHTAKTBI

YCTPOICTBa, MAAHLLETI U YeX/ibl A1 CUCTEM
anbTEPHATVUBHOW 1 AOMOSHUTENBHON KOMMYHUKaLMM
(AAC), a TaKk>Ke YCTPOWCTBA 4151 CUHTE3a peyu.
nporpaMMHoe obecrneyeHne 1 NPUIOXKEHNS ANS
KOMMYHMKaLMK

3epkana

KapTOUKM C N306paKeHNAMU

MUKPOGOHBI 1 HAYLLIHWKN

CBUCTKM, MbUIbHbIE NMYy3bIpU, AYA0UKN (MFPYLLKUN ANs
CO34,aHUNS1 BO3AYLLHbIX NMOTOKOB)

BW3yanbHble pacnvcaHus, coumanbHble HappaTKBbI
Urpbl, CMOCOBCTBYOLLIME COBNIOAEHUIO OUEPEAHOCTY
XOZI0B 1 Pa3BUTUIO peueBbIX HaBbIKOB

OBPA3OBATEJIbHBIN

Moanmnckn Ha obpasoBaTe/ibHble Be6-CaiThl,
3N1eKTPOHHbIe KHUTU

pabouve TeTpaan

KnasmaTypbl

NHCTpYyMeHTbl aganTyUBHOMO 0byyeHns (CTUAyChI)

OYHBLIE TEPAIIEBTUYECKHUE

IT

POLIEJYPBI

dunsmoTepanus
TpyAoTepanus
vnnortepanus
My3blKasbHasa Tepanuvs
ABA-Tepanus
ruaporepanuns

3puTenbHas peabuantayms

noronegnyeckasd, nmueBsasa 1 BcromMmoratesibHasa

KOHTAKTBbI.
rpyrnna no pasBuTUIO COLManbHbIX KOMMeTeHL NI
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Oob11ecTBEHHBIE COOBITUS

KATWALK

KATwalk — 370 Hawe pagocTHoe, cemMeriHoe exxerogHoe cobbiTure,
Ha KOTOPOM CTOPOHHUKM CO6MPatoTCa BMecTe 415 MOBbILLEeHUS
0CBeAOMNIEHHOCTN 1 cbopa CcpescTB Ha ncciegoBaHma KAT6. 3T1o
JAeHb, HANO/IHEHHBbIW YNbI6KaMK, pasBaedYeHUIMN N LyXOM
Co06LLEeCTBa, @ TAKXe BO3MOXHOCTbH OTMETUTb HaLlUW
3amMeyare/ibHble ceMby, CTOJIKHYBLUVecA ¢ KATG! BmecTe Mbl
ABMKEMCH K cBeTNOMY byayuiemy!

JEHDb PEJIKUX BOJIE3Hen

JeHb peakunx 3a6o1eBaHWIi — 3TO 3HAUM

OH exerogHo oTMeYaeTcs B I'IOCI1€,U,HI/II7I
ceMbAMN N CTOPOHHMKaMK Mo BCEMY MU
NMoBbILWLATL OCBEAOMNIEHHOCTb N AEMOHC
CTaNlKnBaTbCA C peakKnMm 3aboneBaHnem

MEXIYHAPOIHASI KOHOEPEHII M KAT6

ExxerogHas koHdepeHUUa NpeacTaBaseT cobol
YHVIKa/IbHYH BO3MOXHOCTb A5 CeMel, Bpayen n
nccneaoBaTeneil cobpaTbCs BMecTe. OTO njoLlajka ans
noayyeHns MHPopmMaLMn 0 NOC/eAHNX HOBOCTAX,
CBA3aHHbIX € reHoM KAT6, 3HaKoMCTBa C JINAbMU,
rny6oKo NOHNMaKLWUMN JaHHYI0 NpobaeMmy, a Takxe
yyacTuns B UCCnefoBaHMUSAX.

HAWTH COBBITUE

MbIli AeHb, HanpaB/ieHHbIN Ha

npuviBaeYeHVie BHMMaHWS K peAKnM 3abosieBaHMAM, TakuM Kak cuHgpom KAT6.

AeHb deBpans. Mbl 06besnHAeMcs ¢
pY, YTOObI AENNTBECS NCTOPUAMMU,
TPMPOBaTb, YTO HUKTO He JO/DKEH

B O4WNHOUYKY.

«f1 mpUXOoKy croga, I0OTOMY 4TO MHE
IIPUSITHO HAaXOAUTHCS B 9TOM MeCTe. MHe
HPaBUTCH, YTO JIIOAY LIEHAT MOETO ChIHA.

Mmne panyer, 4YTO OHU €70
O IEPXKMBAIOT. MHE NIPUSTHO CJIBILIATD
OT JIIOJEN, YTO OHU 3aMevaloT €ro
YCIIEXU... BBITh 4aCTbIO HAIIETO
COO0IIEeCTBA — BTO NENCTBUTETHHO
YHUKaJIbHOE U OCOOEHHOE 4yBCTBO BO
MHOTUX OTHOIIEHUSIX».

-Amy Young-
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[TpucoenuusanTecs!

KAT6 Foundation cywiecTByeT 6narogaps
poauTenam, Apy3bAM U CTOPOHHUKAaM, TaKNM KakK
Bbl. Kaxkpoe ycunve umeet 3HaueHue!

IMPEIJIO>KUTE BAIIE BPEM4A

Mbl MOCTOSAHHO VILLIEM BOJIOHTEPOB A4J191 MOAAEPXKM
aesatenbHocT PoHAa. Ecnn y Bac eCcTb YHUKaNbHbIE
HaBbIKW WA TanaHTbl, KOTOPLIMU Bbl FOTOBBI
noAennTbCs, Mbl byAeM pagbl C BAMU NO3HAKOMUTLCA!
s Tex, KTo 3aMHTepecoBaH B 60/1ee 3HaUNMOW ponu,
Tak>Xe CyLLleCcTByeT BO3MOXHOCTb CTaTb YieHoM CoBeTa
anpektopos ®oHpa KATG.

BOJIOHTEP

ITOBBIINIEHWE YPOBHA
OCBEJOMJIEHHOCTH

Bbl MOXeTe cnocobCTBOBaTL PACNPOCTPAHEHNIO
nHpopmaumm o KAT6 B BaLlem pervioHe 1 B
NHTepHeTe.

MpucoeanHANTECE K HaM KaxX bl deBpanb B paMkax
Haller KaMnaHWM No NoBbILLEHNIO OCBEAOMIEHHOCTH
0 peakunx 3aboneBaHUsIX.

Mpu3biBariTe CBOUX ApYy3en U MOANNCUMKOB
0bpatntbcsa B PoHA vepes Facebook, Instagram, X
(Twitter), LinkedIn n YouTube.

JenvTtecb doTorpadpumamm n NCToprsamMm o BalLem
pebeHke — Mbl C pPaA0OCTbIO pacckasbiBaem O
3amMeuvaresibHbIX cembax KAT6 1 npeacTaBnsemMm Mmpy
LA Tex, KTO CTOUT 3a Hallen Muccuei.

KYIIUTDb KOTA6

B mara3uHe Bonfire Bbl cmoXeTe npuobpectu

BbICOKOKa4YeCTBEHHYIO Oo4eXay N CyBeEHWPbI ANA BCE CEMbW.

ITOCETUTE MAT'A3UH KAT6

CBOP CPEJICTB JIJII KATH6

Hawwu nporpammel 1 nccnegoBaTenbckme
VHNLMATNBbI 3aBUCAT OT 61aropoACTBa HaLLEero
coobLlecTBa.

KATwalk

ExxerogHo B ceHTsi6pe npoxoanTt KATwalk — Hawwe
KpynHeiLlee MeponpuaTie No cbopy CpeacTB v
MOBbILLEHVO 0CBEAOM/IEHHOCT O JaHHON
npo6aeme. Bel MOXeTe NogaepXaTb 3TO HaUMHaHwue,
CO3/4aB KOMaHAy Ans cbopa CpeAcTB ANA y4acTus B
OYHOW NpOrysake UM NPUCOeANHUBLLNCE K HaM
BUpTyansHo Yepes KATwalk Anywhere. HezaBuncrmo
OT crnocoba BaLLero y4acTus, KaxAbli war
npubamXaeT HacC K CBETIOMY byayLlemy.

E>xe2o0HasA 6n1a2omeopumensHas aKkyus

Halwa npegHoOBOrogHsAs KaMnaHus Npu3biBaeT
KPYMNHbIX AOHOPOB, KOPNOPaLMK N CTOPOHHNKOB
cenatb 3HaUYNMbIN BKIAZ B peannsaLmio Hallein
MUCCUN.

Kamnarusa «I Care for Rare»

KamnaHwms «I Care for Rare» npegctaBnsieT coboii
rMbKyHo, NMOCTOSIHHO AEeNCTBYIOLLYHO
61aroTBOPUTENIBHYH MHULIMATUBY, KOTOPYHO Bbl
MOXeTe 3anyCcTUTb B 1t060e BpeMs. CoTpyaHUYalTe C
MeCTHbIM 613HeCcOoM, OpraHu3ymnTe MeponpusaTue
WY NOCBATUTE AeHb 61aroTBOPUTENLHOCTU
NOBbILIEHV0 0CBEAOMNEHHOCTU N CO0PY CPeAcTB
ANs cemeli, cTonkHyBLIMXcs ¢ KAT6, B BalLem
coobllecTBe.

DA = oA Y
ITMIIUTE OJ1s1 HAIIIETO BJIOTA

MbI € yAOBOILCTBMEM YC/bILLVM Bally UCTOPUIO!
Mockonbky cnHapom KAT6 BCTpeyaeTcs KpaiHe
peako, MHOrve ceMbW MOTYT OLLyLLIATL cebs
M3011POBaHHbLIMW. ECNn Bbl XOTUTE NOAENNTLCA
CBOVIM MHEHMeM, NoXanyncTa, CBIXUTeCb ¢ Hamu!
Bawum cnosa MOryT Momoyb NMPoOCBETUTL, BAOXHOBUTL

1 NoAjepXaTb CeEMbU MO BCEMY MUPY.
YuTtate HaLl 6J0r.
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OT3bIB

JJo TOro Kak MOeMy ChIHY ObLJI IOCTABJIEH AUAarHo3
KAT6, g1 gymasna, 4ToO Mbl OOHU HA 3TOM NIYTH.
BecconHble HOUM, IPOGIEMBI C KEJTYLOYHO-KUAILEYHBIM
TPakTOM, Ollepanuu, HEU3BECTHOCTbh — DTO ObLJIO, MSTKO
rOBOPS$l, HEBBIHOCUMO. [locie TOoro Kax s
npucoenuHuiack Kk coobuectsy KAT6 u rpynmne
noanepxku B Facebook, s HakoHel TO4yBCTBOBAaJIa
HaJleXAy, 00JIETYEeHNE U yTeUIeHUEe, OCO3HAaB, YTO MBI
TOYHO HE OJJHU B 3TOM. MeH$ 1opasuniio CXOILCTBO
HalllMX JE€TEN, & COBETHI 1 PEKOMEHITALUUN POLUTEIEN
IIOMOTJIM HaM MIPUHSATh MHOKECTBO CJIOXKHBIX PELIEHUN
M HallpaBUJIYM HAC B IPaBUJIbHOM HampaBjieHuu. PaboTta
donpga KAT6 — 5T0, 6€3yCJI0BHO, CaMbl€ BaXKHbIE
MccaenoBaHus U 00pa3oBaTesibHAs NEeSITeJbHOCTD B
Hauley )Xus3Hu. Het siyymero croco6a nounepxarhb
(GoHI, 4eM cO0p CPeaCTB, KOTOPbIE HEMMOCPEACTBEHHO
BJINSIOT Ha HAIIero ChiHA.

-Katie Bator-

NIPUCOEJVHSUTECH K HALIEN I'PYIIIE IIOJJEPXKKU.
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Haima komaHaa KAT4

Foundation

YseHsl
COB€Ta
(l)OHILa KAT6 Dr. Jordan Muller Karen Ginsburg Katie LaRow Maureen Martini
olptscoamere | J CO0F dusaricosux Haya ner npasnenun
Dr. Andrew Rankin David Woodbury Rachel Worden Kevin Young
Hayka Cekpemapeb CRepGaEsEE ®DUHAHCbI
YeHbl
KOMaH/IbI
doHna e :
Aimee Reitzen Megan Stetts Susan Hartung Katie Bator
KAT6 MapkemuHe u COLINATIbHbI 3awuma uHmepecoe u Tl

KoOMMyHuUKayuu ECETN peecmp nayueHmoe

Dr. Typhaine Lejeune Jessica Wiemann Lindsey Blanch

HayuHelli coeemHuK Empowered paHmei u
Grants CnoHcopcmeo

POAVITE)'IVI'BO}'IOHTepr npeaocTtaBnAOT NOAAEPXKKY HalleMy COBETY ANPEKTOPOB U YleHaM KOMaHAbl B
pasnnyHbIX ponsax. Ecnn BbI 3anHTepecoBaHbl B NMoMoOLN Hawlew KOMaH4e nian paccMmatpmBaeTe
BO3MOXHOCTb pa6OTbI B COBETE ANPEKTOPOB, Mbl 6y,qu pPaabl yCTaHOBUTb C BaMW KOHTAKT.

®oHA pas NpPUBETCTBOBATbL BOJIOHTEPOB, >XENakLWMX COAEMCTBOBATb B MPOABMKEHUM HaLlewn
AEATENIbHOCTUN, 0COBEHHO TeX, KTO 06/1aZaeT HaBblKaMy U OMbITOM, KOTOPbIMW XOTeN 6bl MOAENNTBLCS.

CBsXXuTecb C npeaceAaTeneM Hallero coBeTa AMpPekTopoB, JxopaaHoM Mionnepom, Mo agpecy
support@kat6.org.
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JlaBanTe noodiaemMmcs!

Mol 6ysem pasbl NoaepXXmnBaTh CBA3b! 3an0NHMB KPATKYH aHKeTY HUXE, Bbl
nomoXeTe HaM AeNNTbCA BaXXHbIMW HOBOCTAMU nccnegoBaHuini, nHbopmaumen o
MeponpuaTUAX CO0bLLLeCTBa U yCyramMmm noaaepXku. Bawa nHpopmaymsa octaHeTcs
B pamMkax Hawlero coobuiectsa KAT6 v HMKOraa He byaeT nepesaHa 3a ero npejeoi.

MNpepocTaBneHme gaHHoOW nHopmMaumum ABASETCS NPOCTbIM, HO 3PbeKTUBHbIM
CrocoboM COAeNCTBUSA B peanmsaumm Hawen MUCCUn U Noaaep>XK Bac 1 BalLew
cembW. [U3yynTe Hally NOAUTUKY KOHPUAEHLIMANBbHOCTN.]

OITPOC CPEIH COOBIIECTBA

KAT6 Foundation

8 Leland Court, IlleBu-
Yens, Mapunenn, CILIA
20815

MHH Ne 82-3118535

DNeKTPOoHHasa noyrta: support@kat6.org

WWW.KAT6.0RG
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bnaromapHocTu

Co3paHuve AaHHOro CMpaBoYHMKA CTaa0 BO3MOXHbLIM 6aarogaps WweApor nojaep>Kke KOMAaHnm
Amgen. B 2025 rogy KAT6 Foundation 6b11 BeibpaH B kavecTBe nony4vatens rpaHTa RAREis Global
Advocate Grant, koTopblIli obecrneunn pUHaHCMPOBaHMeE ANS Pa3paboTKM 1N NepeBoja 3TOro
pecypca ana cemeii no scemy mmpy. RAREis — 310 rnobanbHas MHULMATUBA, NoAAepXVBaemas
KoMnaHwuer Amgen, HanpaB/ieHHast Ha MOMOLLb IFOAAM 1 CEMbSIM B O6LLEHVN, 0BYyYeHUIN 1
NpeoAoNeHNN NOBCEAHEBHbIX TPYAHOCTEN, CBSA3AHHbIX C peAKMMUY 3a60/1eBaHMNAMN.

Mbl NCKpeHHe NMpu3HaTebHbl BOJIOHTepaM U NpodeccMoHanbHbIM KOHCY/IbTaHTaM, KOTopble
LWeApo AeNNNCb CBOMM BPeMeHeM 1 OMbITOM Ha NPOTAXEHWN BCEro npolecca pa3paboTku
[AHHOIo PyKOBOACTBA, @ Takxe uneHam npasneHus KATG 3a UX LileHHble OT3bIBbI U
peLeH31poBaHVe Ha 3aKN4YNTeNbHbIX 3Tanax. Mbl Takxxe BblpaXkaem rnybokyto 61arogapHoCcTb
TeM, KTO OCyLLLeCTBASEeT yX0o/ 3a naumeHTamm ¢ KAT6, 3a 1x BKnaj B NCCNef0BaHVSA B HalLeMm
coobLecTBe Nllojen ¢ KpariHe pefKMIM 3a601eBaHNSAMUN N 3@ UX HeYCTaHHble YCUANSA MO 3aLuTe
VHTEpPecoB 1 NoAAEP>KKE CBOUX BN3KUX.
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	Руководство для опекунов KAT6A и KAT6B
	Узнав о том, что у вашего ребенка синдром KAT6, вы можете испытать множество эмоций одновременно — вопросы, неуверенность и надежды на будущее. Совершенно естественно ощущать подавленность от неизвестности, но помните, что вы не одиноки, предпринимая следующие шаги вперед.
	Первые недели и месяцы после постановки диагноза могут быть наполнены неопределенностью и изоляцией. Однако по мере углубления ваших знаний и знакомства с другими семьями, проходящими через аналогичные испытания, вы осознаете, что являетесь частью сильного и сострадательного сообщества, поддерживающего друг друга. Впереди вас ждет настоящая надежда. Дети с KAT6 продолжают расти, обучаться и каждый день удивлять свои семьи.
	Со временем у вашего ребенка выявляется гораздо больше общего с другими детьми, чем вы изначально предполагали. Потребности вашего ребенка остаются неизменными: любовь, обучение, дружба и общение, хотя он может достигать определенных этапов развития по-своему и в свое время. KAT6 — это медицинское состояние, которое не определяет способности, дух или потенциал вашего ребенка.
	Синдром KAT6 связан с уникальными трудностями, но также предоставляет необычные уроки стойкости, умения отстаивать свои права и безусловной любви. Несмотря на то, что это одно из самых редких генетических заболеваний в мире, затрагивающее менее 1 из 8 миллионов человек, вы не одиноки. Сообщество KAT6 включает семьи, которые уже прошли этот путь и готовы поделиться советами, поддержкой и ободрением. Вместе с ними KAT6 Foundation стремится помочь вашей семье преодолеть каждый этап этого пути.
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	Что представляет собой синдром KAT6?
	Синдром KAT6 представляет собой исключительно редкое генетическое заболевание, обусловленное вариантами (мутациями) в генах KAT6A или KAT6B. Эти гены функционируют как эпигенетические регуляторы, способствуя «раскрытию» ДНК, что позволяет необходимым генам активироваться в нужное время для обеспечения здорового роста и развития.
	Представьте ДНК как туго скрученную нить на катушке. Для корректного функционирования нашего организма эту нить необходимо осторожно разматывать в нужный момент, чтобы каждый ген мог осуществить свою функцию. Гены KAT6 регулируют не только одну функцию, но и активность множества различных генов в наших хромосомах.
	Таким образом, исследования KAT6A и KAT6B предоставляют ученым данные о том, как различные части тела развиваются и взаимодействуют друг с другом. Результаты исследований KAT6 имеют потенциал для улучшения здоровья не только при этих редких синдромах.
	Дети с синдромом KAT6 развиваются уникальным образом, и их потребности могут значительно варьироваться. Некоторым детям необходима более интенсивная медицинская или развивающая поддержка, в то время как у других могут быть менее выраженные особенности. Независимо от того, к какой категории относится ваш ребенок, существуют инструменты, терапевтические методы и заботливые специалисты, которые могут помочь ему учиться, расти и развиваться в собственном темпе.
	Ученые продолжают исследовать причины этой изменчивости, однако существующие данные указывают на то, что тип варианта и его позиция в гене могут оказывать влияние как на тип, так и на тяжесть симптомов. Эта связь между конкретным изменением гена и проявлениями, на которые оно воздействует, называется корреляцией генотип-фенотип.

	Диагностика KAT6
	Синдром KAT6 возникает, когда генетический вариант проявляется на очень ранних этапах внутриутробного развития. В большинстве случаев эти изменения возникают de novo (латинский термин, означающий «с самого начала»), то есть вариант не наследуется от родителей, а спонтанно возникает у затронутого человека.
	До недавнего времени для выявления вариантов гена KAT6 требовалось сложное генетическое тестирование, которое часто было дорогостоящим и не имело широкой доступности. Сегодня такие тесты чаще всего покрываются страховкой, а варианты гена KAT6 включены в более специализированные панели тестирования, что делает генетическое тестирование более быстрым и доступным для семей.
	Основные методы тестирования включают:
	Секвенирование экзома (WES): осуществляет секвенирование всех кодирующих областей (экзонов) генома, содержащих большинство вариантов, приводящих к заболеваниям.
	Секвенирование всего генома (WGS): охватывает весь геном, включая как кодирующие, так и некодирующие регионы, что делает его наиболее полным вариантом.
	Панель секвенирования нового поколения для выявления нарушений интеллектуального развития (ID NGS): целевая панель, охватывающая варианты гена KAT6, как правило, более быстрая, доступная и с большей вероятностью одобряемая страховыми компаниями в качестве первого шага.
	Доступность тестирования может варьироваться в зависимости от страны, поэтому семьям рекомендуется уточнить местные возможности.
	Несмотря на достигнутые успехи, многие дети и взрослые с синдромом KAT6 по-прежнему остаются без должного внимания. Поскольку симптомы KAT6 могут напоминать проявления других заболеваний, таких как аутизм, церебральный паралич или глобальная задержка развития, семьи могут получить общий диагноз, не осознавая при этом генетическую природу проблемы. Более того, не все медицинские работники обладают достаточной осведомленностью о редких генетических синдромах, что может привести к отсутствию необходимых анализов.
	KAT6 Foundation стремится повысить осведомленность среди семей, врачей и исследователей. Наша цель — обеспечить большему числу людей доступ к генетическому тестированию, чтобы дети и взрослые могли получать более раннюю и точную диагностику, а также необходимую поддержку.
	По состоянию на 2026 год в мире официально зарегистрировано менее 1000 случаев синдрома KAT6. Однако с увеличением распространенности тестирования и ростом осведомленности о данном заболевании мы ожидаем, что эти цифры будут расти, что позволит семьям и врачам лучше понять это редкое заболевание.

	Варианты KAT6
	ВАРИАНТЫ KAT6: ЧТО НАМ ИЗВЕСТНО И ЧТО ЕЩЕ ПРЕДСТОИТ ВЫЯСНИТЬ
	Многое еще предстоит выяснить о том, как конкретные варианты генов KAT6A и KAT6B воздействуют на отдельных людей. Большинство современных исследований основываются на ограниченных научных работах, и ученые продолжают трудиться над тем, чтобы точно определить, как различные варианты влияют на развитие и здоровье. По мере углубления исследований наши текущие знания могут претерпеть изменения.
	Информация о генетике может показаться сложной, но вам не обязательно быть экспертом в этой области, чтобы понять своего ребенка. В большинстве случаев вариант гена может помочь объяснить общие закономерности, однако он не способен предсказать будущее ребенка, его способности, личность или потенциал. Развитие вашего ребенка формируется под воздействием множества факторов, включая терапию, медицинское обслуживание, поддержку семьи и его собственные уникальные сильные стороны.
	Гены можно сравнить с инструкциями, записанными в книге. Эти инструкции указывают организму, как синтезировать белки, которые способствуют выполнению клетками своих функций. Вариации (или мутации) генов KAT6A и KAT6B могут оказывать влияние на то, насколько эффективно эти инструкции считываются и исполняются. Изучение конкретного варианта гена у вашего ребенка может помочь вам глубже понять его симптомы.

	ПОНИМАНИЕ ВАРИАНТОВ KAT6
	ТИПЫ ВАРИАНТОВ KAT6:
	Бессмысленные или варианты со сдвигом рамки считывания приводят к преждевременному прерыванию выполнения инструкций, в результате чего белок оказывается неполным. Это похоже на предложение в книге, которое обрывается на полпути и теряет свое значение.
	Варианты сайтов сплайсинга оказывают влияние на процесс разрезания и соединения генетических инструкций. Важные фрагменты могут быть упущены или перемещены. Это аналогично удалению префикса слова, что может изменить его значение или затруднить восприятие. Например, remember → member.
	Миссенс варианты представляют собой изменения одной «буквы» в гене, что приводит к замене одного строительного блока белка на другой. Обычно они ассоциируются с менее выраженными симптомами. Это похоже на орфографическую ошибку: иногда вы все еще можете уловить смысл слова, а иногда он изменяется. Например, sit → sat (здесь содержание по-прежнему ясно) sat → cat (здесь значение изменяется)
	Крупные делеции или дупликации представляют собой явления, возникающие, когда часть гена, а иногда и весь ген, отсутствует (удален) или повторяется (дублируется). Это аналогично пропуску целых предложений или многократному повторению одного и того же предложения в абзаце.
	Типы аллелей гена KAT6 (KAT6A и KAT6B)
	Узнайте больше о генетических вариантах.
	KAT6 FOUNDATION | РУКОВОДСТВО ДЛЯ ОПЕКУНОВ KAT6A И KAT6B| WWW.KAT6.ORG



	Исследователи анализируют расположение варианта в генах KAT6A или KAT6B, поскольку его позиция может влиять на считывание инструкций гена и функционирование образующегося белка. Данный тип исследований способствует выявлению общих закономерностей в группах людей, однако не применяется для прогнозирования результатов для конкретного ребенка. Гены представляют собой длинные инструкции. Изменение в одной части инструкций может по-разному сказаться на конечном результате по сравнению с изменением в другой части. Изучая расположение вариантов у множества людей, исследователи могут глубже понять, как функционируют гены KAT6 в целом. Важно отметить, что эти закономерности не являются абсолютными, и дети с одинаковым расположением варианта могут обладать совершенно различными способностями, трудностями и путями развития.
	Современные исследования демонстрируют, что локализация варианта гена может оказывать влияние на проявление симптомов, хотя полученные результаты основаны на ограниченной выборке и продолжают развиваться. В крупнейшем опубликованном исследовании, посвященном людям с вариантами гена KAT6A, исследователи установили, что варианты, расположенные в более поздних участках гена, чаще ассоциировались с более серьезными проблемами развития, в то время как варианты, находящиеся в более ранних участках, чаще были связаны с менее выраженными нарушениями речи и обучения (Kennedy et al., 2019).
	Клинические исследования гена KAT6B продемонстрировали, что варианты, как правило, группируются в определенных областях гена и связаны с различными клиническими проявлениями. Варианты в начале экзона 18 чаще ассоциируются с генитопателлярным синдромом (ГПС), который обычно включает более выраженные двигательные, скелетные и неврологические нарушения, в то время как варианты в конце экзона 18 или в экзонах 3, 7, 11 и 14-17 чаще связаны с синдромом Сэя-Барбера-Бизекера-Янга-Симпсона (СББИСС) (Johnston et al., 2018; GeneReviews, 2020). Эти данные указывают на спектр эффектов в зависимости от локализации варианта, хотя опыт каждого ребенка остается уникальным.

	Характеристики KAT6
	У детей с синдромами KAT6A и KAT6B наблюдается множество общих черт. Эти два гена относятся к одному семейству эпигенетических регуляторов, что подразумевает их роль в контроле активности других генов. Мутация в одном из этих генов может оказать влияние на различные аспекты развития. Несмотря на то что каждый синдром обладает своими уникальными характеристиками, между ними имеется значительное сходство.
	У большинства детей с KAT6 наблюдается определённая степень задержки речи и моторики, пониженный мышечный тонус, а также трудности с кормлением или желудочно-кишечным трактом, особенно в раннем возрасте. Также часто возникают проблемы со сном и зрением. У детей с KAT6B чаще наблюдаются выраженные скелетные или суставные аномалии, включая контрактуры суставов, аномалии конечностей или аномалии надколенника.
	У некоторых детей с KAT6 также могут наблюдаться неврологические проявления, такие как судороги или изменения в структуре головного мозга. Проблемы опорно-двигательного аппарата, включая гипермобильность суставов, сколиоз, контрактуры или мышечное напряжение, могут становиться более выраженными по мере роста ребенка. Несмотря на эти потенциальные медицинские проявления, данные из Регистра пациентов с KAT6A/KAT6B (2025) показывают, что большинство родителей отмечают хорошее общее состояние здоровья своих детей.
	Важно помнить, что каждый ребенок является уникальной личностью. Конкретные особенности и степень их влияния на вашего ребенка могут значительно варьироваться, даже среди детей с идентичными генетическими изменениями. У вашего ребенка будет свой собственный набор сильных сторон, трудностей и характерных черт. Семьи часто описывают своих детей как общительных, ласковых и удивительно стойких.
	Диаграмма на следующих двух страницах предоставляет детальный обзор признаков, наблюдаемых при синдромах KAT6A и KAT6B, а также комментарии о том, когда они обычно проявляются. Вашей семье может быть полезно распечатать диаграмму и поделиться ею с медицинской командой вашего ребенка для оптимизации лечения и мониторинга прогресса.

	ОПИСАННЫЕ ХАРАКТЕРИСТИКИ СИНДРОМОВ KAT6
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	Проблемы с желудочно-кишечным трактом (ЖКТ) в KAT6
	У людей с синдромом KAT6 часто наблюдаются проблемы с желудочно-кишечным трактом, обусловленные низким мышечным тонусом и различиями в моторике кишечника. Это может привести к запорам, замедлению пищеварения, изжоге или более серьезным осложнениям, таким как кишечная непроходимость. Хотя это может показаться тревожным, лечение и поддержка в питании могут значительно улучшить ситуацию. Хотя и редко, такие состояния, как мальротация кишечника или заворот кишки, могут представлять опасность для жизни, если не получить своевременное лечение. Поскольку Проблемы с коммуникацией и высокая болевая толерантность распространены при синдроме KAT6, важно внимательно следить за работой кишечника ребенка, обращая внимание на изменения в поведении и незамедлительно обращаться за медицинской помощью, если что-то вызывает беспокойство. Раннее выявление и вмешательство являются ключевыми для предотвращения серьезных осложнений.
	Термины, относящиеся к гастроэнтерологии, которые следует знать.
	Неверное вращение:  аномальное расположение кишечника в период внутриутробного развития
	Заворот кишечника: Перекручивание кишечника, приводящее к кишечной непроходимости.


	КИШЕЧНАЯ НЕПРОХОДИМОСТЬ – СЖАТОЕ РУКОВОДСТВО У детей и взрослых с мутацией гена KAT6 может развиваться кишечная непроходимость, которые при отсутствии своевременного лечения могут угрожать жизни.
	ПРИЗНАКИ, НА КОТОРЫЕ НЕОБХОДИМО ОБРАТИТЬ ВНИМАНИЕ:
	Изменения в функционировании кишечника или запор
	Рвота, диарея, вздутие живота или отёк.
	Необычная раздражительность, вялость, апатия или тревожность
	Если ваш ребенок не в состоянии точно сообщить о боли, первым признаком могут стать изменения в его поведении.
	ПОЧЕМУ ЭТО ИМЕЕТ ЗНАЧЕНИЕ: Некоторые заболевания кишечника, такие как мальротация кишечника или заворот кишки, требуют срочной медицинской помощи. Даже если ваш ребенок продолжает выделять газы или кал, закупорка кишечника может представлять собой серьезную проблему. Если что-то вызывает беспокойство, немедленно обратитесь к врачу.
	ВАША ФУНКЦИЯ: Вы знаете своего ребенка лучше, чем кто-либо другой. Если вы заметите что-то необычное или вызывающее беспокойство, не стесняйтесь обратиться к врачу. Доверяя своей интуиции и выражая свои опасения, вы можете существенно способствовать сохранению здоровья и благополучия вашего ребенка.
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	Недавно установленный диагноз
	Контрольный список для лиц, осуществляющих уход за детьми с синдромом KAT6.
	ПОСЛЕДУЮЩЕЕ МЕДИЦИНСКОЕ НАБЛЮДЕНИЕ.     Проконсультируйтесь с педиатром или генетиком вашего ребенка для обсуждения диагноза.     Уточните, к каким специалистам вам необходимо обратиться, и запишитесь на первичный прием.     Сохраняйте дубликаты отчетов, результатов анализов, изображений и рекомендаций.
	РАННЕЕ ВМЕШАТЕЛЬСТВО И ОБРАЗОВАТЕЛЬНЫЕ УСЛУГИ  Возраст 0–3 года:     Запросите оценку в рамках программы раннего вмешательства.     Отслеживайте рекомендации по лечению и достижения.  Школьный возраст:     Запросите оценку на уровне учебного заведения.     Составьте индивидуальный образовательный план (ИОП) или эквивалентный план, применяемый в вашей стране.
	РЕГИСТРАЦИЯ      Присоединяйтесь к Регистру пациентов с KAT6A/KAT6B.      Заполните анкету KAT6 для жителей округа.
	ПОДДЕРЖКА ЛИЦ, ПРЕДОСТАВЛЯЮЩИХ УХОД     Присоединяйтесь к группе поддержки KAT6 в Facebook для общения с другими участниками, обмена опытом и советами.      Посмотрите приветственное видео Фонда для новых семей.     Опирайтесь на своих друзей и семью — они могут стать ключевым источником эмоциональной поддержки.
	ОРГАНИЗУЙТЕ СВОИ ЗАМЕТКИ     Создайте папку или электронный органайзер для:  – Медицинские заключения и экспертизы  – Планы и отчеты по терапии и образовательному процессу  – Контактные данные специалиста  – Записки о назначении встречи  – Журналы проектирования
	ОСТАВАЙТЕСЬ В КУРСЕ СОБЫТИЙ     Следите за обновлениями фонда KAT6 в Facebook, Instagram, LinkedIn, X и YouTube.
	ВОЗМОЖНОСТИ ДЛЯ ОСУЩЕСТВЛЕНИЯ ИССЛЕДОВАНИЙ      Ознакомьтесь с актуальными исследовательскими проектами и проектами по сбору данных на сайте KAT6.org.      Зарегистрируйтесь, чтобы сделать свой вклад в банк KAT6 iPSC.      Сохраните все документы о согласии для вашего архива.
	Пройти анкетирование
	Присоединиться к сообществу
	Смотрите видеозапись
	Зарегистрироваться на этом сайте



	Медицинские эксперты
	Многопрофильная клиника KAT6 при Boston Children’s Hospital.
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	Медицинский контрольный список при синдроме KAT6A / KAT6B
	Рекомендации для семьи:
	Первоначальная оценка функций сердца, почек, головного мозга и эндокринной системы имеет особое значение.
	Вашему ребенку могут не понадобиться все анализы; следуйте указаниям педиатра или генетика.
	Сохраняйте копии всех результатов для мониторинга прогресса с течением времени.
	КАРДИОЛОГИЯ Эхокардиография (для диагностики врожденных пороков сердца: дефект межпредсердной перегородки, дефект межжелудочковой перегородки, открытый артериальный проток, аномалии клапанов).
	РАЗВИТИЕ И ЛЕЧЕНИЕ Оценка развития, осуществляемая педиатром-специалистом по развитию или нейропсихологом. Направление на раннее вмешательство (физиотерапия, эрготерапия, логопедическая терапия)  Оценка нарушений питания и глотания, проводимая логопедом или специалистом по питанию.
	НЕВРОЛОГИЯ Неврологическое обследование у детей (мышечный тонус, рефлексы, судороги)  ЭЭГ (при подозрении на судороги или как часть первичного обследования)  МРТ головного мозга (для оценки наличия мальформации Киари, вентрикуломегалии, задержки миелинизации, синдрома фиксированного спинного мозга, агенезии мозолистого тела). Ваш врач может назначить время проведения МРТ на период, когда анестезия уже запланирована, например, во время другой процедуры.
	ПОЧКИ / МОЧЕВЫВОДЯЩАЯ СИСТЕМА Ультразвуковое исследование почек (для диагностики структурных аномалий или гидронефроза)
	ЭНДОКРИННАЯ СИСТЕМА Анализы функции щитовидной железы.  Мониторинг роста (рост, вес, кривые роста).  Оценка полового созревания (по мере приближения ребенка к подростковому возрасту).
	ЖЕЛУДОЧНО-КИШЕЧНЫЕ НАРУШЕНИЯ И ПИТАНИЕ Обследование желудочно-кишечного тракта (рефлюкс, запор, другие расстройства)  Оценка питания / консультация диетолога (при наличии проблем с ростом или кормлением)
	ЗРЕНИЕ И СЛУХ Офтальмологическое обследование (косоглазие, кортикальные нарушения зрения, рефракционные ошибки)  Оценка слуха
	ОПОРНО-ДВИГАТЕЛЬНЫЙ АППАРАТ / ОРТОПЕДИЯ Ортопедическое обследование (гипермобильность суставов, сколиоз, контрактуры, агенезия, гипоплазия)
	СОН Оценка качества сна (в случае подозрения на трудности с засыпанием, поддержанием сна или апноэ во сне)

	Терапии
	ЛОГОПЕДИЯ
	ФИЗИОТЕРАПИЯ
	ЭРГОТЕРАПИЯ
	ТЕРАПИЯ ПИТАНИЯ
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	ТЕРАПИЯ ЗРЕНИЯ
	ВОДНАЯ ТЕРАПИЯ
	ИППОТЕРАПИЯ
	ПРИКЛАДНОЙ АНАЛИЗ ПОВЕДЕНИЯ
	ИНТЕНСИВНАЯ ТЕРАПИЯ
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	Часто задаваемые вопросы
	Сможет ли мой ребёнок самостоятельно передвигаться?
	Как будет организовано обучение и школа для моего ребенка?
	Научится ли мой ребенок говорить?
	Как я могу развивать коммуникативные навыки своего ребенка, если он не говорит?
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	Сколько людей имеют диагноз KAT6?
	Какова вероятность того, что у меня может родиться ещё один ребёнок с KAT6?
	Где в США и за границей проживают семьи, участвующие в сообществе KAT6?
	Присоединяйтесь к карте.
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	В настоящее время не существует одобренных методов лечения, специально предназначенных для синдрома KAT6, однако некоторые подходы могут облегчить определенные симптомы. Врачи индивидуально лечат симптомы, такие как запоры, изжога, поведенческие проблемы, судороги или нарушения сна. Некоторые родители сообщают о положительном эффекте от приема митохондриальных добавок, таких как L-карнитин, пантотеновая кислота (B5), коэнзим Q10, витамин E, витамин C или Cytra-3. Всегда консультируйтесь с врачом вашего ребенка перед началом приема любых новых добавок. Более подробную информацию о лечении митохондрий можно найти в вебинаре Ричарда И. Келли по гастроэнтерологии и в его презентации на конференции 2023 года «Лечение метаболических нарушений при синдромах KAT6A и KAT6B».
	Информационные источники
	Фонд KAT6
	Архив опубликованных исследований KAT6A и KAT6B.
	Приветственное видео от фонда KAT6.
	Документальный фильм KAT6: «Генетический дефект» Нико Милонаса.
	Отчет о состоянии банка KAT6 iPSC
	YouTube-канал KAT6: Презентации исследовательских проектов и вебинары по KAT6.
	Особую тревогу вызывают кишечные непроходимости среди популяции KAT6.

	КАТ6А
	Информационный бюллетень по гену KAT6A, подготовленный Центром генетического образования.
	Отчет о синдроме KAT6A, составленный NORD.
	Синдром KAT6A: корреляция генотипа и фенотипа у 76 пациентов с патогенными вариантами гена KAT6A.
	Развитие речи и языка, а также взаимосвязь генотипа и фенотипа у 49 человек с синдромом KAT6A.

	КАТ6Б
	расстройства KAT6B
	Отчет NORD о заболеваниях, ассоциированных с геном KAT6B.
	Выявление новых вариантов в спектре заболеваний, ассоциированных с геном KAT6B, углубляет наше понимание клинических проявлений и молекулярных механизмов.
	Синдром Сэя-Барбера-Бисекера (СББ) (согласно данным Unique)
	МЕЖДУНАРОДНЫЕ КОНТАКТЫ KAT6
	Австралия
	Австрия
	Франция
	Италия
	Япония
	Нидерланды
	Новая Зеландия
	Норвегия
	Португалия
	Испания
	Швейцария
	Турция
	Великобритания


	ОРГАНИЗАЦИИ ПО ИЗУЧЕНИЮ РЕДКИХ БОЛЕЗНЕЙ
	Еврордис: Редкие болезни Европы
	Глобальные гены
	Международный консорциум по редким болезням
	НОРД (Национальная организация редких заболеваний)
	День редких болезней
	Международная ассоциация по редким заболеваниям

	КРУПНЫЕ ГРУППЫ В FACEBOOK
	KAT6 Foundation: Исследовательская и информационная группа по проектам KAT6A и KAT6B.
	Группа поддержки KAT6
	Семейства генов KAT6A и KAT6B
	Уникальный подход: осознание генов и хромосом
	Азиатско-Тихоокеанский альянс организаций по редким заболеваниям.
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	KAT6 Foundation
	НАША МИССИЯ
	Мы предоставляем поддержку людям и семьям, страдающим от синдрома KAT6, вызванного вариантами генов KAT6A и KAT6B, по всему миру. Наша цель заключается в содействии научным исследованиям, которые могут привести к разработке методов лечения, а также в повышении осведомленности о синдроме KAT6, чтобы его было легче распознавать, понимать и изучать.

	ЗАЩИТА ИНТЕРЕСОВ KAT6
	Наша команда экспертов готова поддержать вашу семью на каждом этапе. Мы поможем вам разобраться в системах образования и здравоохранения, принимать обоснованные решения и получить доступ к услугам и уходу, необходимым вашему ребенку для его полноценного развития.
	Мы также предоставляем поддержку семьям, переходящим от школьного образования к услугам для взрослых. Наша команда готова помочь вам в этом процессе, разъяснить права вашего ребенка в соответствии с Индивидуальным образовательным планом (ИОП) и помочь вам разобраться в отчетах об оценке. Вы не одни. Наша цель — упростить эти порой запутанные шаги и снизить уровень стресса. .

	Мы здесь, чтобы оказать вам помощь.
	«Нет лучшего ресурса, чем само сообщество… Вероятно, у них имеется больше полезной информации, чем у вашего педиатра. Значительную поддержку предоставила возможность общения с родителями, хорошо разбирающимися в медицине, осведомленными о данном заболевании, а также с теми, у кого есть дети постарше и кто также прошел через это».
	-Lindsey Blanch-


	ФИНАНСИРОВАНИЕ НАУЧНЫХ ИССЛЕДОВАНИЙ
	Благодаря участию семей, исследователи ежегодно делают новые открытия. Эти усилия уже привели к более глубокому пониманию влияния KAT6 на развитие и открывают путь к будущим методам лечения. KAT6 Foundation с гордостью финансирует международные исследования, направленные на улучшение жизни детей и семей, затронутых синдромом KAT6. Наши последние проекты изучают потенциальные лекарства, исследуют модели мозга и поведения, выявляют важные биомаркеры и разрабатывают клинические программы, закладывая основу для будущих методов лечения и клинических испытаний. Каждое поддерживаемое нами исследование приближает нас к улучшению качества медицинской помощи и более светлому будущему для нашего сообщества.
	Узнать больше.

	РЕЕСТР ПАЦИЕНТОВ KAT6
	Созданный в 2019 году Национальной организацией по редким заболеваниям (NORD), Реестр пациентов с синдромом KAT6A/KAT6B представляет собой первое долгосрочное исследование синдрома KAT6. Сбор информации от семей, подобных вашей, позволяет реестру содействовать исследователям в более глубоком понимании всех аспектов синдрома KAT6 и выявлении направлений для новых исследований.
	KAT6 Foundation располагает обезличенными данными, что позволяет нам осуществлять исследования и ответственно делиться результатами. Мы также анализируем информацию и предоставляем выводы семьям, помогая родителям и опекунам лучше понимать и поддерживать своих близких. Участвуя в программе, вы способствуете не только благополучию своего ребенка, но и всему сообществу KAT6.
	ПРИСОЕДИНЕНИЕ К РЕЕСТРУ ПАЦИЕНТОВ


	БАНК KAT6 IPSC
	В 2022 году KAT6 Foundation и его партнеры основали первый банк индуцированных плюрипотентных стволовых клеток (iPSC), полученных от пациентов с KAT6A и KAT6B. Эти клетки изготавливаются из образцов пациентов, таких как кожа или кровь, и способствуют исследованию KAT6 и тестированию потенциальных методов лечения. Семьи могут по своему усмотрению предоставить образцы своего ребенка в банк iPSC, тем самым содействуя продвижению исследований и поддержке лечения для людей с KAT6.
	Экскурсия в лабораторию Серрано
	«Сотрудничество с фондом KAT6 в области боевых технологий — одна из самых приятных аспектов нашей работы в лаборатории».
	-Dr. Angie Serrano-
	ВОЙДИТЕ В БАНК IPSC



	Empowered Grants
	Поддержка семей, получающих помощь в рамках программы KAT6, является основой нашей миссии. В рамках нашей программы грантов Empowered Grants мы предоставляем финансирование, чтобы помочь семьям получить доступ к вспомогательному оборудованию, устройствам, технологиям и терапии, которые могут значительно изменить их повседневную жизнь.
	Эти ресурсы могут содействовать людям с синдромом KAT6 в более активном участии в жизни своих сообществ, достижении образовательных целей, улучшении коммуникации, укреплении связей и способствовании социальному и эмоциональному развитию.
	С момента запуска этой инициативы в 2020 году KAT6 Foundation выдал более 120 грантов Empowered Grants отдельным лицам и семьям как в США, так и за их пределами. Каждый грант обеспечивает финансовую поддержку для удовлетворения практических нужд и потребностей, способствующих улучшению качества жизни.
	СКАЧАТЬ ПРИЛОЖЕНИЕ
	ЧТО ПОТРЕБУЕТСЯ:
	Подтверждение диагноза, например, результаты генетического анализа.
	Заполненная анкета с контактными данными.
	Предварительная стоимость запрашиваемого для возмещения товара или услуги.

	Empowered Grants: перечень товаров, соответствующих критериям
	Следующие расходы подлежат возмещению в рамках программы грантов Empowered Grant. Данный список служит лишь ориентиром, а не ограничением. Если у вашего ребенка имеются особые потребности, не указанные здесь, но которые могут быть обоснованы как способствующие его развитию, здоровью или повседневной жизни, пожалуйста, укажите их в своей заявке.


	ИНСТРУМЕНТЫ ДЛЯ ФИЗИОТЕРАПИИ
	СЕНСОРНЫЙ
	МЕЛКАЯ МОТОРИКА
	РЕЧЬ/КОНТАКТЫ
	ОБРАЗОВАТЕЛЬНЫЙ
	ПИТАНИЕ И ПОВСЕДНЕВНАЯ ЖИЗНЬ
	ОЧНЫЕ ТЕРАПЕВТИЧЕСКИЕ ПРОЦЕДУРЫ
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	Общественные события
	KATWALK
	KATwalk — это наше радостное, семейное ежегодное событие, на котором сторонники собираются вместе для повышения осведомлённости и сбора средств на исследования KAT6. Это день, наполненный улыбками, развлечениями и духом сообщества, а также возможностью отметить наши замечательные семьи, столкнувшиеся с KAT6! Вместе мы движемся к светлому будущему!
	ДЕНЬ РЕДКИХ БОЛЕЗНей
	День редких заболеваний — это значимый день, направленный на привлечение внимания к редким заболеваниям, таким как синдром KAT6. Он ежегодно отмечается в последний день февраля. Мы объединяемся с семьями и сторонниками по всему миру, чтобы делиться историями, повышать осведомленность и демонстрировать, что никто не должен сталкиваться с редким заболеванием в одиночку.


	МЕЖДУНАРОДНАЯ КОНФЕРЕНЦИЯ KAT6
	«Я прихожу сюда, потому что мне приятно находиться в этом месте. Мне нравится, что люди ценят моего сына. Мне радует, что они его поддерживают. Мне приятно слышать от людей, что они замечают его успехи… Быть частью нашего сообщества — это действительно уникальное и особенное чувство во многих отношениях».
	-Amy Young-
	Ежегодная конференция представляет собой уникальную возможность для семей, врачей и исследователей собраться вместе. Это площадка для получения информации о последних новостях, связанных с геном KAT6, знакомства с людьми, глубоко понимающими данную проблему, а также участия в исследованиях.

	НАЙТИ СОБЫТИЕ

	Присоединяйтесь!
	СБОР СРЕДСТВ ДЛЯ KATH6
	KAT6 Foundation существует благодаря родителям, друзьям и сторонникам, таким как вы. Каждое усилие имеет значение!

	ПРЕДЛОЖИТЕ ВАШЕ ВРЕМЯ
	ВОЛОНТЕР

	ПОВЫШЕНИЕ УРОВНЯ ОСВЕДОМЛЕННОСТИ
	ПИШИТЕ ДЛЯ НАШЕГО БЛОГА
	КУПИТЬ КОТА6
	ПОСЕТИТЕ МАГАЗИН KAT6
	Читайте наш блог.
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	Отзыв
	До того как моему сыну был поставлен диагноз KAT6, я думала, что мы одни на этом пути. Бессонные ночи, проблемы с желудочно-кишечным трактом, операции, неизвестность — это было, мягко говоря, невыносимо. После того как я присоединилась к сообществу KAT6 и группе поддержки в Facebook, я наконец почувствовала надежду, облегчение и утешение, осознав, что мы точно не одни в этом. Меня поразило сходство наших детей, а советы и рекомендации родителей помогли нам принять множество сложных решений и направили нас в правильном направлении. Работа Фонда KAT6 — это, безусловно, самые важные исследования и образовательная деятельность в нашей жизни. Нет лучшего способа поддержать фонд, чем сбор средств, которые непосредственно влияют на нашего сына.
	-Katie Bator-
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	Наша команда
	Члены совета фонда KAT6
	Dr. Jordan Muller
	Karen Ginsburg
	Сбор финансовых средств

	Katie LaRow  Brown
	Наука
	Член правления

	Maureen Martini
	Dr. Andrew Rankin
	Наука
	Секретарь

	David Woodbury
	Rachel Worden
	Сбор средств и гранты

	Kevin Young
	Финансы


	Члены команды фонда KAT6
	Aimee Reitzen
	Маркетинг и коммуникации
	Научный советник

	Megan Stetts
	СОЦИАЛЬНЫЕ СЕТИ
	Jessica Wiemann
	Empowered Grants

	Susan Hartung
	Lindsey Blanch
	Гранты и спонсорство

	Katie Bator
	KATwalk
	Родители-волонтеры предоставляют поддержку нашему совету директоров и членам команды в различных ролях. Если вы заинтересованы в помощи нашей команде или рассматриваете возможность работы в совете директоров, мы будем рады установить с вами контакт.
	Фонд рад приветствовать волонтеров, желающих содействовать в продвижении нашей деятельности, особенно тех, кто обладает навыками или опытом, которыми хотел бы поделиться.
	Свяжитесь с председателем нашего совета директоров, Джорданом Мюллером, по адресу support@kat6.org.
	KAT6 FOUNDATION | РУКОВОДСТВО ДЛЯ ОПЕКУНОВ KAT6A И KAT6B| WWW.KAT6.ORG





	Давайте пообщаемся!
	Мы будем рады поддерживать связь! Заполнив краткую анкету ниже, вы поможете нам делиться важными новостями исследований, информацией о мероприятиях сообщества и услугами поддержки. Ваша информация останется в рамках нашего сообщества KAT6 и никогда не будет передана за его пределы.
	Предоставление данной информации является простым, но эффективным способом содействия в реализации нашей миссии и поддержки вас и вашей семьи.
	[Изучите нашу политику конфиденциальности.]
	ОПРОС СООБЩЕСТВА
	ОПРОС СРЕДИ СООБЩЕСТВА
	KAT6 Foundation 8 Leland Court, Шеви-Чейз, Мэриленд, США 20815
	ИНН № 82-3118535
	Электронная почта: support@kat6.org
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	Благодарности
	Создание данного справочника стало возможным благодаря щедрой поддержке компании Amgen. В 2025 году KAT6 Foundation был выбран в качестве получателя гранта RAREis Global Advocate Grant, который обеспечил финансирование для разработки и перевода этого ресурса для семей по всему миру. RAREis — это глобальная инициатива, поддерживаемая компанией Amgen, направленная на помощь людям и семьям в общении, обучении и преодолении повседневных трудностей, связанных с редкими заболеваниями.
	Мы искренне признательны волонтерам и профессиональным консультантам, которые щедро делились своим временем и опытом на протяжении всего процесса разработки данного руководства, а также членам правления KAT6 за их ценные отзывы и рецензирование на заключительных этапах. Мы также выражаем глубокую благодарность тем, кто осуществляет уход за пациентами с KAT6, за их вклад в исследования в нашем сообществе людей с крайне редкими заболеваниями и за их неустанные усилия по защите интересов и поддержке своих близких.
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