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Аннотация. Сложность диагностики наследственных заболеваний соединительной ткани у детей заключает-
ся в вариабельности признаков отдельных нозологических форм и недостатке опыта у врачей в связи с низкой 
частотой встречаемости данных патологических состояний.  Неправильная и несвоевременная диагностика 
нередко приводит к негативным последствиям для пациента, включая инвалидность и летальный исход. Мно-
гие детские врачи при диагностике редких болезней нуждаются в консультативной поддержке более опытных 
коллег. Целью настоящей работы является создание системы поддержки принятия врачебных решений при 
диагностике дисплазии соединительной ткани у детей и ее реализация в виде веб-приложения.
Материалы и методы. В статье представлена разработка системы поддержки принятия врачебных решений, 
которая позволяет рядовому специалисту применить в своей практике опыт, накопленный экспертами по диа-
гностике дисплазии соединительной ткани. В основу базы знаний были положены международные критерии для 
диагностики синдромов Марфана и Элерса-Данло. База данных включает многоаспектную информацию о рас-
сматриваемых заболеваниях, в частности фотографии клинических проявлений и рентгенограммы, которые 
предназначены для информационной поддержки врача при вводе данных пациента.
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Результаты. С помощью экспертов была сформирована база продукционных правил, а также перечень инфор-
мативных признаков для диагностики указанных синдромов, предложены эвристические алгоритмы проверки 
диагностических гипотез на основе анализа базы знаний. Разработано веб-приложение, позволяющее провести 
дифференциальную диагностику синдрома Марфана и синдрома Элерса-Данло, включая 13 типов данного синд-
рома, проведена валидация системы на массиве 152 пациентов.
Выводы. Разработанная авторами система помогает выявить симптомы при осмотре пациента, оценить 
степень выраженности фенотипических проявлений, сформировать диагностические гипотезы, а также обос-
новать необходимость проведения дополнительных исследований с целью подтверждения диагноза.

Ключевые слова: дифференциальная диагностика, продукционные правила, редкие болезни, наследственные за-
болевания соединительной ткани, синдром Марфана, синдром Элерса-Данло.

Для цитирования: Путинцев А.Н., Никольский Д.А., Грицевская Д.Ю., Короленок Е.М., Семячкина А.Н., Николаева 
Е.А., Воинова В.Ю. Система поддержки принятия врачебных решений по диагностике дисплазии соединительной 
ткани у детей. Врач и информационные технологии. 2024; 4: 60-71. doi: 10.25881/18110193_2024_4_60.
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Abstract. Background. The difficulty in diagnosing of hereditary connective tissue diseases  (HDCTD) in children lies in the 
variability of signs of individual nosologic forms and lack of experience of physicians due to the low frequency of occurrence 
of these pathological conditions. Incorrect and untimely diagnosis often leads to negative consequences for the patient, 
including disability and death. Many pediatricians need consultative support from more experienced colleagues when 
diagnosing rare diseases. 
The aim of this work is to create a system to support medical decision-making in the diagnosis of connective tissue dysplasia 
in children and its implementation in the form of a web application.
Materials and methods. The article presents the development of a medical decision support system that allows the average 
specialist to apply in his practice the experience accumulated by experts in the diagnosis of connective tissue dysplasia. 
The knowledge system was based on international criteria for the diagnosis of Marfan and Ehlers-Danlos syndromes. 
The database includes multidimensional information about the diseases in question, such as photographs of clinical 
manifestations and radiographs, which are intended to provide information support to the physician when entering patient 
data.
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Results. With the help of experts, a database of product rules was formed, as well as a list of informative features for 
diagnosing the above syndromes, and heuristic algorithms for testing diagnostic hypotheses based on the analysis of the 
knowledge base were proposed. A web application was developed to perform differential diagnosis of Marfan syndrome 
and Ehlers-Danlo syndrome, including 13 types of this syndrome, and the system was validated on an array of 152 patients.
Conclusion. The system developed by the authors helps to identify symptoms during patient examination, assess the degree of 
phenotypic manifestations, form diagnostic hypotheses, and justify the need for additional studies to confirm the diagnosis. 

Keywords: differential diagnostics, production rules, rare diseases, inheritable disorders of connective tissue, Marfan 
syndrome, Ehlers-Danlo syndrome.
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V.Yu. Medical decision support system for diagnosing connective tissue dysplasia in children. Medical doctor and information 
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ВВЕДЕНИЕ 
Распространенность дисплазий соедини-

тельной ткани составляет по разным данным 
от 8% до 26% и более [1]. Среди людей с данной 
патологией важно своевременно выявить па-
циентов с наследственными синдромами, тре-
бующими медикаментозной поддержки, хирур-
гической коррекции и медико-генетического 
консультирования. В рамках представленной 
работы рассматриваются дифференцированные 
формы наследственных дисплазий соедини-
тельной ткани: синдром Марфана (СМ), синдром 
Элерса-Данло (СЭД), а также синдромы Лойса-
Дитца, Билса и Стиклера.  Данные заболевания 
характеризуются значительным разнообразием 
клинических проявлений и вариабельностью 
признаков. При этом их низкая распространен-
ность обусловливает недостаточность личного 
опыта в наблюдении и ведении пациентов, что 
затрудняет диагностику заболеваний соедини-
тельной ткани. Нередко диагноз у детей и под-
ростков устанавливают несвоевременно, что 
приводит к инвалидизации, ухудшению качест-
ва жизни, затруднению социальной адаптации, 
поэтому вопросы ранней диагностики, лечения 
и профилактики имеют как медицинское, так и 
социально-экономическое значение. Благодаря 
развитию современных информационных тех-
нологий увеличивается доступность экспертных 
знаний по диагностике редких болезней, однако 
в настоящее время в нашей стране не сущест-
вует системы поддержки принятия врачебных 
решений (СППВР) по диагностике заболеваний 
соединительной ткани у детей. 

АНАЛИТИЧЕСКИЙ ОБЗОР
Для поддержки принятия врачебных реше-

ний при диагностике редких болезней дейс-
твуют несколько зарубежных систем. Широко 
известны такие веб-приложения, как австралий-
ская система POSSUM [2], Лондонская база дан-
ных по дизморфологии LDDB [3], французская 
экспертная система GENDIAG [4], описывающие 
несколько тысяч наследственных и тератоген-
ных синдромов, включая список фенотипичес-
ких проявлений и изображений пациентов. 
Эти веб-ресурсы позволяют проводить поиск 
синдромов по названию и по признакам. В ре-
зультате поиска формируется узкий дифферен-
циально-диагностический ряд заболеваний, 

сходных по симптоматике с описанным случаем. 
При этом визуально наблюдаемые клинические 
проявления аномалий развития нередко позво-
ляют выдвинуть первичную диагностическую 
гипотезу, однако указанные системы не предус-
матривают поддержку врачебных решений в 
виде рекомендаций по дообследованию и веде-
нию конкретного пациента и не предоставляют 
оценку необходимости медико-генетического 
консультирования. 

В последние годы возрос интерес к разра-
ботке инструментов информационной подде-
ржки диагностики редких заболеваний. В об-
зоре систем поддержки диагностики редких 
заболеваний Faviez et al. [5], опубликованном 
в 2020 году, приведено описание 14 готовых к 
использованию систем. Наиболее эффективная 
система поддержки Phenomizer [6] реализова-
на в виде веб-приложения и используется для 
измерения фенотипического сходства между 
пациентом, представленным набором феноти-
пических признаков и наследственными заболе-
ваниями, описанными в базе данных на основе 
терминов медицинской базы данных OMIM и 
Human Phenotype Ontology (HPO) [7]. Разрабо-
тана статистическая модель, присваивающая 
значение p полученным показателям сходства 
для ранжирования диагностических гипотез. В 
большинстве зарубежных СППВР, основанных 
на фенотипических признаках, для кодирования 
рассматриваются термины HPO. Однако приме-
нение зарубежных систем российскими врача-
ми затруднено из-за отсутствия адаптации HPO 
на русский язык, а также отчасти и из-за недове-
рия к предлагаемому решению ввиду отсутствия 
объяснения полученного результата. В Бело-
русском государственном медицинском универ-
ситете в 2012 г. были разработаны алгоритм и 
автоматизированная информационная система 
диагностики СМ [8] на основе Гентских критери-
ев (пересмотр 2010 г.) [9]. Данная система была 
реализована для работы в составе Автоматизи-
рованной истории болезни на локальных ком-
пьютерах и веб-приложением не является. 

В разработке СППВР для диагностики ред-
ких болезней существует 2 основных подхода: 
так называемые вычислительные и экспертные 
системы. К первой группе — вычислительным 
системам, относятся СППВР, в основе работы ко-
торых лежат методы математической статистики 
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или машинного обучения, например, искусст-
венные нейронные сети. Общим недостатком 
таких систем является сложность интерпретации 
и обоснования вывода, так как подобные алго-
ритмы работают по принципу «черного ящика», 
и производимые ими вычисления не имеют ме-
дицинского смысла. Отсутствие наглядной логи-
ки рассуждений вызывает недоверие у врачей 
и существенно сдерживает развитие вычисли-
тельных СППВР.

Системы, относящиеся ко второй группе — 
экспертные, то есть основаны на информации, 
предоставленной специалистами с глубокими 
знаниями в данной области. Один из способов 
представления экспертной информации, а также 
данных, извлеченных из литературных источни-
ков, –построение так называемой базы знаний, 
которая, в свою очередь, является основой для 
формирования продукционных правил «Если-
То». Работа экспертной системы строится на ак-
тивации тех или иных правил при оценке дан-
ных о пациенте, что позволяет не только ими-
тировать ход рассуждений врача-клинициста, 
но и предоставить исчерпывающие сведения о 
последовательности и сути звеньев логической 
цепочки. Таким образом, СППВР, основанные 
на знаниях, имеют существенное преимущество 
перед вычислительными, благодаря наличию 
объяснения полученного системой решения, и 
пользуются большим доверием у врачей. Раз-
работка подобных СППВР позволяет не только 
оказать клиницисту необходимую информаци-
онную поддержку, но и сохранить ценный опыт, 
накопленный экспертами за десятилетия прак-
тики. Данная возможность особенно актуальна 
для диагностики редких болезней, таких как на-
следственные нарушения соединительной тка-
ни (ННСТ), поскольку каждый из малого числа 
уникальных специалистов, которые сталкивают-
ся с орфанными заболеваниями на постоянной 
основе, может передать свои знания, оказать 
неоценимую поддержку коллегам и, безусловно, 
помощь пациентам. Также известные СППВР для 
диагностики редких заболеваний можно разде-
лить на системы со свободным вводом данных о 
пациенте и те, которые используют справочник 
какого-либо рода. Например, многие известные 
продукты, в частности Phenomizer, берут за ос-
нову HPO [7], другие — разрабатывают собствен-
ные базы терминов. 

В России СППВР активно развиваются, в том 
числе с применением машинного обучения и 
других технологий искусственного интеллекта. В 
работе [10] описаны основные характеристики и 
функциональные возможности облачной плат-
формы IACPaaS, которая поддерживает создание 
специализированных оболочек интеллектуаль-
ных систем. На ее основе разработана эксперт-
ная диагностическая система поддержки приня-
тий решений для лизосомных наследственных 
заболеваний [11], которая показала высокую эф-
фективность долабораторной дифференциаль-
ной диагностики и является одной из немногих 
отечественных разработок в данной области. По 
данным за 2023 г. в обзоре российских СППВР 
[12] приведены описания 29 веб-приложений, в 
основном направленных на помощь в лечении 
и мониторинге пациентов, однако СППВР для 
диагностики редких болезней в данном обзоре 
не представлены. 

ЗАДАЧИ ИССЛЕДОВАНИЯ
В связи с тем, что неправильная и несвоевре-

менная диагностика СМ, синдрома Лойса-Дитца, 
СЭД нередко приводят к инвалидности, а в слу-
чае расслоения и разрыва аорты являются при-
чиной смертельных исходов, нами была постав-
лена задача разработать СППВР при диагности-
ке ННСТ. В Институте Вельтищева врачи имеют 
богатый опыт диагностики и лечения пациентов 
с редкими заболеваниями, которые направля-
ются в Институт из разных регионов России, по-
этому важно использовать накопленный опыт 
ведения сотен пациентов в практике врачей, 
встречающих единичные случаи данных забо-
леваний. Это позволит своевременно диагнос-
тировать состояния, требующие специфической 
терапии, и улучшить качество оказания меди-
цинской помощи пациентам и их семьям.

Целью настоящей работы является создание 
СППВР при диагностике дисплазии соедини-
тельной ткани у детей и ее реализация в виде 
веб-приложения. В частности, это предполагает 
поддержку при решении следующих задач:
– формирование ранжированного списка диа-

гностических гипотез;
– выбор и обоснование проведения исследова-

ний в процессе диагностики;
– подтверждение или отклонение гипотезы;
– объяснение полученного результата.
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МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ 
Разрабатываемая система относится к классу 

гибридных СППВР, сочетающих информацион-
но-справочные блоки и компоненты интеллек-
туальных систем, моделирующие рассуждения 
врача [13]. При ее создании были разработаны 
эвристические алгоритмы вывода решений на 
основе баз знаний, связывающие как отдельные 
симптомы, так и симптомокомплексы с диагно-
зами. Для диагностики СМ использованы Гент-
ские критерии (пересмотр 2010 г.) [14]. В качес-
тве основных признаков рассматриваются: се-
мейный анамнез, наличие эктопии хрусталика, 
дилатация аорты, мутация в гене FBN1, а также 
балл вовлеченности соединительной ткани –
количество таких клинических проявлений как 
тяжелая миопия, арахнодактилия, деформа-
ция грудной клетки, стопы. Для каждой комби-
нации из этих признаков имеется экспертное 

заключение о наличии СМ (Табл. 1). Каждая 
строка соответствует продукционному правилу, 
например, ЕСЛИ у пациента имеется Семейный 
анамнез (наличие родственников с СМ) и Экто-
пия хрусталика, ТО диагноз: СМ.

Для диагностики СЭД  использована Вилль-
франшская классификация (1998, пересмотр 
2017 года) [15], описывающая 13 типов данно-
го синдрома. База знаний была разработана с 
учетом частоты встречаемости симптомов по 
данным медицинской литературы, массивов ис-
торий болезней, а также на основе экспертных 
оценок. Для рассматриваемой группы заболе-
ваний соединительной ткани был сформирован 
перечень наиболее информативных признаков. 
Экспертным путем были получены оценки ин-
формативности признаков, исходя из их часто-
ты при определенном заболевании. В Таблице 2 
приведены количественные оценки частоты 

Таблица 1 — Фрагмент базы правил по диагностике СМ

Семейный 
анамнез

Эктопия 
хрусталика

Дилатация 
аорты Z >= 3

Балл 
вовлеченности > 6

Наличие 
мутации FBN1

Диагноз
с. Марфана

- - + - + да
- - + + - да
- - + + + да
- + - - + да
- + - + + да
- + + - - высоковероятен
- + + - + да
+ - - + + высоковероятен
+ - - + + да
+ - + - - не подтвержден
+ - + - + да
+ + - - - да

Таблица 2 — Количественные оценки частоты фенотипических признаков

Симптомы Синдромы
Марфана Элерса-Данло Стиклера Билса Лоиса-Дитца

арахнодактилия 3 1 1 3 2
долихостеномелия 3 1 1 2 2
гиперподвижность суставов 2 3 1 1 2
миопия средняя и тяжелая 3 2 3 1 2
наличие рубцов 1 3 1 1 1
наличие экхимозов 1 3 1 1 1
носовые кровотечения 1 3 1 1 1
вывихи/подвывихи суставов 1 2 1 1 2
узкий лицевой скелет 3 1 1 2 1
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фенотипических признаков: 1 — симптом встре-
чается иногда (<50%), 2 — симптом встречается 
часто (до 90%), 3 — симптом встречается почти 
всегда (>90%).

Архитектура системы. Основу СППВР со-
ставляют 4 блока: приобретения знаний, логи-
ческого вывода, ввода/вывода и объяснений. 
База данных включает многоаспектную инфор-
мацию о рассматриваемых заболеваниях, в час-
тности фотографии клинических проявлений и 
рентгенограммы. Эти примеры фенотипических 
проявлений предназначены для информаци-
онной поддержки врача при вводе данных па-
циента. Блок ввода/вывода обеспечивает ввод 
данных пользователя и вывод заключения, на-
пример, «СМ маловероятен, требуется диффе-
ренциальная диагностика с гомоцистинурией». 
Принцип функционирования системы включает 
выдвижение гипотезы на основании ограничен-
ного набора дифференцирующих признаков с 
возможностью последующего расспроса врача 
для подтверждения или отклонения выдвинутой 
гипотезы. Блок логического вывода объединяет 
правила из информационной базы с данными 

пациента, используя смешанную стратегию, ко-
торая включает прямой вывод — от данных к 
диагнозу и обратный — от гипотезы к получе-
нию данных по результатам дополнительных 
исследований. Предусмотрена выдача объясне-
ний: почему СППВР пришла к тому или иному 
заключению — приводится правило, которое 
сработало на основании полученных данных.

На рисунке 1 схематически представлен 
алгоритм дифференциальной диагностики на 
основе анализа базы знаний. На первом этапе 
врач вводит данные анамнеза и осмотра паци-
ента. Прежде всего система предлагает ввести 
симптомы, которые являются информативны-
ми для данной группы заболеваний, а также 
результаты генетического исследования, если 
они известны. Анализ таблицы частот при-
знаков позволяет вычислить так называемый 
«вес» каждого синдрома и сформировать диф-
ференциально-диагностический ряд, ранжиро-
ванный по убыванию этого показателя. Далее 
выполняется проверка наиболее вероятной ги-
потезы на основе анализа базы правил. Здесь 
работают эвристические алгоритмы, которые 

Рисунок 1 — Алгоритм дифференциальной диагностики на основе  
анализа базы знаний.



68

ВРАЧ
И ИНФОРМАЦИОННЫЕ
ТЕХНОЛОГИИ Оригинальные исследования

Рисунок 2 — Скриншот пользовательского интерфейса в процессе диагностики.

проверяют правила методом перебора, в пер-
вую очередь с минимальным количеством 
признаков в левой части, поскольку диагноз 
может быть установлен при наличии 2–3 при-
знаков, которые могут быть известны. Анализ 
базы правил предполагает ввод клинико-ла-
бораторных данных по результатам проведен-
ных пациенту исследований, а при их отсутс-
твии система дает рекомендации по их прове-
дению для уточнения диагноза. Если гипотеза 
подтверждена, формируется заключение. Если 
после перебора всех правил гипотеза не под-
тверждается — проверяется другая гипотеза. 
Таким образом, цикл проверки гипотез повто-
ряется. В результате формируется сводное за-
ключение, которое наряду с диагнозом может 
содержать рекомендации по лечению и профи-
лактике осложнений.

ПРОГРАММНАЯ РЕАЛИЗАЦИЯ 
И ВАЛИДАЦИЯ СИСТЕМЫ 

Для программной реализации СППВР разра-
ботано веб-приложение, которое представляет 
собой интерактивную программу, позволяю-
щую провести дифференциальную диагнос-
тику в режиме дистанционного доступа, в том 
числе с использованием мобильных устройств. 
В основу технологии проектирования програм-
много обеспечения положена архитектура ре-
ляционной модели данных с использованием 
кроссплатформенного решения на базе стека 

Laravel-VueJS-mySQL в соответствии со схемой: 
модель — представление — контроллер. Веб-
приложение, включая алгоритмическое и при-
кладное программное обеспечение, разрабо-
тано авторами [16]. На рисунке 2 представлена 
экранная форма СППВР в процессе диагностики 
на этапе проверки гипотезы о наличии у паци-
ента СМ.

Валидация СППВР проводилась с использо-
ванием базы данных «Цифровой фенотип» [17], 
которая содержит формализованное описание 
нескольких сотен фенотипических признаков 
пациентов с СМ и СЭД, включая оценку степени 
их выраженности с использованием порядко-
вых и количественных шкал (рис. 3).  

Контрольная выборка содержала данные 152 
историй болезней пациентов детского возрас-
та с СМ и СЭД. Проведенная валидация в целом 
показала хорошие значения: показатели чувс-
твительности для диагностики СМ варьируют в 
диапазоне от 75 до 85%.  По специфичности сис-
тема близка к 100% для всех диагнозов, участво-
вавших в анализе (рис. 4). 

 
ЗАКЛЮЧЕНИЕ 

При разработке СППВР для диагностики 
ННСТ нами был выбран путь экспертной систе-
мы, поскольку существуют международные кри-
терии для диагностики данных заболеваний [14, 
15], которые были положены в основу продук-
ционных правил при построении базы знаний. 

Система поддержки принятия 
врачебных решений синдром Марфана отсутствует Синдром Марфана не диагностируется

На основании введённых Вами данных рекомендуется: 
– сделать полногеномное молекулярно-генетическое
исследование у пациента
(для подтверждения наличия синдрома Марфана)

подробнее

Балл вовлеченности: О

Уменьшенное соотношение верхнего/нижнего сегмента (меньше 0,85) 
Увеличенное соотношение размаха рук к росту (более 1,05)

протрузия вертлужной впадины

Деформация грудной клетки    ?
    Килевидная
    Воронкообразная
    Асимметрия

Деформация позвоночника
       Сколиоз
       Грудопоясничной киф

уменьшение разгибан

Кожные стрии не связанные с изменением веса и имеющие 
необычную локализациюНет

Нет

Нет

Нет

Нет данных

Нет данных

Нет данных

Нет данных

Да

Да

Да

Да

Молекулярно-генетические исследования  

Наличие родственников с синдромом Марфана  

Заключение офтальмолога  

УЗ-исследования магистральных сосудов   

Мутация в гене FBN1

Семейный анамнез

Эктопия хрусталика

Дилатация аорты (Z>3)
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Рисунок 3 — Валидация системы на массиве пациентов базы данных  
«Цифровой фенотип».

Рисунок 4 — Результаты проведения клинической валидации системы.  
ДИ — доверительный интервал; MFS — Синдром Марфана; cEDS — Классический 

тип СЭД; clEDS — Классикоподобный тип СЭД; vEDS — Сосудистый тип СЭД;  
hEDS — Гипермобильный тип СЭД; aEDS — Артрохалазия СЭД; kEDS — Кифоско-

лиотический тип СЭД; spEDS — Спондилодиспластический тип СЭД.

Важным аргументом в пользу выбора продукци-
онных правил является наглядность аргумента-
ции по принятому системой решению: система 
выдает наглядный перечень признаков, активи-
ровавших сработавшее продукционное правило 
— симптомы и фенотипические характеристики 
пациента, позволившие системе сделать заклю-
чение о наличии данного синдрома. С помощью 

экспертов пул признаков был существенно со-
кращен: были извлечены значимые диагности-
ческие признаки, а также выявлены синонимы. 
В результате была сформирована база знаний, 
содержащая 174 значимых диагностических 
признакоа, 113 продукционных правил, 75 по-
яснений, а также 133 изображения симптомов 
заболеваний. 

семейный анамнез, совместимый с аутосомно-
рецессивным типом наследования

наличия родственников с синдромом Марфана

семейный анамнез, указывающий на аутосомно-
доминантный тип наследования

Первичные признаки

долихостеномелия
арахнодактилия 
гиперподвижность суставов 
плоско-вальгусная установка стоп 
сколиоз/кифосколиоз 
деформация грудной клетки
проблемы со слухом
миопия средняя и тяжелая
наличие рубцов

Нет

Нет

Нет

Нет данных

Нет данных

Нет данных

СППВРБаза данных 
ЦИФРОВОЙ ФЕНОТИП

Пациент

Да

Да
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В статье показаны все этапы разработки СП-
ПВР от извлечения знаний до валидации сис-
темы, предложены эвристические алгоритмы 
проверки диагностических гипотез на основе 
анализа базы знаний. Разработано веб-прило-
жение, позволяющее провести дифференциаль-
ную диагностику СМ и СЭД, включая 13 типов 
данного синдрома, проведена валидация сис-
темы на массиве 152 пациентов базы данных 
«Цифровой фенотип». Применение СППВР в 
процессе диагностики дисплазии соединитель-
ной ткани позволяет:
• сформировать диагностические гипотезы на 

основании полученных данных; 
• получить рекомендации по проведению до-

полнительного обследования пациента для 
подтверждения или отклонения гипотез;

• получить заключение по результатам диа-
гностики и рекомендации по ведению паци-
ента;

• повысить знания врача-педиатра, когда пред-
лагаемые гипотезы обоснованы и объяснены. 
В дальнейшем предполагается расширить 

базу знаний, включив синдромы Лойса-Дитца, 
Билса и Стиклера. В отличие от большинства 
разработок в области диагностики редких за-
болеваний, предлагающих пользователю ран-
жированный список диагностических гипотез, 
СППВР для диагностики ННСТ выдает заключе-
ние о наличии у пациента устанавливаемого по 
клиническим проявлениям заболевания. Безу-
словно, окончательная диагностика большинс-
тва типов СЭД требует генетического исследо-
вания, однако система способна предоставить 
дополнительное обоснование для проведения 
дорогостоящего анализа. Более того, в некото-
рых случаях заключение системы может удеше-
вить молекулярно-генетическое исследование и 
повысить его результативность благодаря суже-
нию диапазона диагностического поиска.
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