
Òåçèñû
Âñåðîññèéñêîé íàó÷íî-ïðàêòè÷åñêîé êîíôåðåíöèè

«Ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà íàñëåäñòâåííûõ
è âðîæä¸ííûõ çàáîëåâàíèé: íàñòîÿùåå è áóäóùåå»,

Ñàíêò-Ïåòåðáóðã, 22—23 ìàÿ 2015 ã.*

Íåèíâàçèâíàÿ ïðåíàòàëüíàÿ
äèàãíîñòèêà àíåóïëîèäèé ìåòîäîì
âûñîêîïðîèçâîäèòåëüíîãî ñåêâåíèðîâàíèÿ (NGS)
â ãðóïïå æåíùèí âûñîêîãî ðèñêà

Áàðàíîâà Å.Å., Êàðåòíèêîâà Í.À., Øóáèíà Å.Ñ.,

Êîðîñòèí Ä.Î., Åêèìîâ À.Í., Ïàðñàäàíÿí Í.Ã.,

Áàõàðåâ Â.À., Òðîôèìîâ Ä.Þ., Ãóñ À.È.,

Òåòðóàøâèëè Í.Ê., Ñóõèõ Ã.Ò.

ÔÃÁÓ «Íàó÷íûé öåíòð àêóøåðñòâà, ãèíåêîëîãèè è ïåðèíàòîëî-
ãèè èì. àêàäåìèêà Â.È. Êóëàêîâà» Ìèíèñòåðñòâà çäðàâîîõðàíå-
íèÿ Ðîññèéñêîé Ôåäåðàöèè
117997, ã.Ìîñêâà, óë. Àêàäåìèêà Îïàðèíà, ä. 4
e-mail: baranova.gen@gmail.com

Õðîìîñîìíûå àíîìàëèè (ÕÀ) ÿâëÿþòñÿ îäíîé èç âåäóùèõ
ïðè÷èí ïåðèíàòàëüíîé ñìåðòíîñòè è äåòñêîé èíâàëèäíîñòè â ðàç-
âèòûõ ñòðàíàõ. Â ñóùåñòâóþùåì â íàñòîÿùåå âðåìÿ ñêðèíèíãå áå-
ðåìåííûõ îöåíèâàþòñÿ òîëüêî êîñâåííûå ìàðê¸ðû ÕÀ ïëîäà, à
èíâàçèâíàÿ ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà, îáåñïå÷èâàþùàÿ íåîáõî-
äèìûé óðîâåíü äîñòîâåðíîñòè â 1—3% ñëó÷àåâ îñëîæíÿåòñÿ ïîòå-
ðåé áåðåìåííîñòè è ïðîòèâîïîêàçàíà æåíùèíàì ñ óãðîæàþùèì è
ïðèâû÷íûì âûêèäûøåì. Âûõîä â äàííîì ñëó÷àå — ïðèìåíåíèå
íåèíâàçèâíîé ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè àíåóïëîèäèé (Non Inva-
sive Prenatal Test — NIPT), îñíîâàííîé íà àíàëèçå ñâîáîäíîé öèð-
êóëèðóþùåé â êðîâè áåðåìåííîé æåíùèíû ôåòàëüíîé ÄÍÊ.
Öåëü: îöåíèòü âîçìîæíîñòü ïðèìåíåíèÿ íåèíâàçèâíîé ïðåíàòàëü-
íîé äèàãíîñòèêè àíåóïëîèäèé ìåòîäîì âûñîêîïðîèçâîäèòåëüíîãî
ñåêâåíèðîâàíèÿ â ãðóïïå áåðåìåííûõ âûñîêîãî ðèñêà õðîìîñîì-
íîé ïàòîëîãèè ïëîäà. Îáñëåäîâàí áèîëîãè÷åñêèé ìàòåðèàë
200 æåíùèí â ñðîêå áåðåìåííîñòè 10—20 íåäåëü (ìåäèàíà — 14
íåäåëü). Ðåçóëüòàòû NIPT îöåíèâàëè ñ ïîìîùüþ áèîèíôîðìàòè-
÷åñêîé îáðàáîòêè äàííûõ ñåêâåíèðîâàíèÿ ÄÍÊ, âûäåëåííîé èç
ïëàçìû êðîâè áåðåìåííûõ æåíùèí, äëÿ ñðàâíåíèÿ ïîêðûòèÿ
âíóòðè îáðàçöà ïðèìåíÿëè T-test. Â êà÷åñòâå ìåòîäà ñðàâíåíèÿ èñ-
ïîëüçîâàëè öèòîãåíåòè÷åñêîå èññëåäîâàíèå — G-îêðàøèâàíèå
êëåòîê âîðñèí õîðèîíà, ïëàöåíòû, àìíèîòè÷åñêîé æèäêîñòè ïî
ñòàíäàðòíîìó ïðîòîêîëó. Ïðè ñðàâíåíèè ñ èíâàçèâíîé ïðåíàòàëü-
íîé äèàãíîñòèêîé áûëè ïîëó÷åíû èäåíòè÷íûå ðåçóëüòàòû â 196
ñëó÷àÿõ èç 200. Äîñòîâåðíî îïðåäåëåíû 17 èç 19 îáðàçöîâ ñ òðèñî-
ìèåé 21, 8 èç 8 îáðàçöîâ ñ òðèñîìèåé 18, 1 îáðàçåö ñ òðèñîìèåé 16,
1 îáðàçåö ñ òðèñîìèåé 13 è 4 èç 4 îáðàçöîâ ñ ìîíîñîìèåé X. Ëîæ-
íîîòðèöàòåëüíûå ðåçóëüòàòû (2 îáðàçöà ñ òðèñîìèåé 21) áûëè ïî-
ëó÷åíû äëÿ îáðàçöîâ ñ íèçêèì ñîäåðæàíèåì ôåòàëüíîé ÄÍÊ, à äâà
ëîæíîïîëîæèòåëüíûõ ðåçóëüòàòà — 1 ïî òðèñîìèè 13 è 1 ïî ìîíî-
ñîìèè Õ âåðîÿòíî áûëè îáóñëîâëåíû ïëàöåíòàðíûì ìîçàèöèç-
ìîì. Ó÷èòûâàÿ ïîëó÷åííóþ âûñîêóþ ÷óâñòâèòåëüíîñòü è ñïåöè-
ôè÷íîñòü äëÿ îöåíêè àíåóïëîèäèé ïî 21, 18 è X õðîìîñîìàì, à
òàêæå îïðåäåëåíèÿ ïîëà ïëîäà (íàëè÷èå õðîìîñîìû Y) äàííûé
òåñò ìîæåò áûòü ðåêîìåíäîâàí äëÿ ïðåíàòàëüíîãî ñêðèíèíãà.
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Íà òåððèòîðèè Ñâåðäëîâñêîé îáëàñòè èñïîëüçîâàëèñü äâå
ïðîãðàììû äëÿ ðàñ÷¸òà ðèñêà ðîæäåíèÿ ðåá¸íêà ñ õðîìîñîì-
íîé ïàòîëîãèåé: «Life Cycle» (Wallac/Perkin Elmer Life & Analy-
tical Science, Turku, Finland) è «Astraia» (Astraia software gmbh,
Germany), êîòîðûå ó÷èòûâàþò: âîçðàñò áåðåìåííîé æåíùèíû,
å¸ àíàìíåç, áèîõèìè÷åñêèå ìàðê¸ðû è óëüòðàçâóêîâûå
ìàðê¸ðû. Öåëüþ ðàáîòû áûëî ñðàâíåíèå äâóõ ðàñ÷¸òíûõ ïðî-
ãðàìì, èñïîëüçóåìûõ äëÿ ïðîâåäåíèÿ ïðåíàòàëüíîãî ñêðèíèí-
ãà ðîæäåíèÿ ðåá¸íêà ñ ñèíäðîìîì Äàóíà.

Â èññëåäîâàíèè ïðèíÿëî ó÷àñòèå 9521 æåíùèíà. Ñðåäíèé
âîçðàñò ïàöèåíòîê ñîñòàâèë 28,7 ± 5,2 ãîäà. Âñå áåðåìåííûå
èìåëè îäíîïëîäíóþ áåðåìåííîñòü, íàñòóïèâøóþ åñòåñòâåí-
íûì ïóò¸ì. Â èññëåäóåìîé ãðóïïå æåíùèí áûëî âûÿâëåíî
77 ñëó÷àåâ ñèíäðîìà Äàóíà ó ïëîäîâ: ó 67 ïëîäîâ ñèíäðîì Äàó-
íà áûë âûÿâëåí ïðåíàòàëüíî, ó 9 ñêðèíèíã-íåãàòèâíûõ æåí-
ùèí ðîäèëèñü äåòè ñ òðèñîìèåé 21 õðîìîñîìû, îäíà ïàöèåíòêà
èìåëà âûñîêèé ðèñê ðîæäåíèÿ ðåá¸íêà ñ òðèñîìèåé 21 õðîìî-
ñîìû, íî îòêàçàëàñü îò ïðîõîæäåíèÿ èíâàçèâíîé ïðîöåäóðû è
ðîäèëà ðåá¸íêà ñ ñèíäðîìîì Äàóíà. Òàê æå ïðåíàòàëüíî áûëî
âûÿâëåíî 15 ñëó÷àåâ ïëîäîâ ñ ñèíäðîìîì Ýäâàðäñà, 6 — ñ ñèíä-
ðîìîì Òåðíåðà, 6 — ñ ñèíäðîìîì Ïàòàó, 1 — ñ òðèñîìèåé 16
õðîìîñîìû, 5 ñëó÷àåâ òðèïëîèäèè ó ïëîäîâ.

Äëÿ àíàëèçà ýôôåêòèâíîñòè ïðîâåä¸ííîãî ïðåíàòàëüíîãî
ñêðèíèíãà â äâóõ ðàñ÷¸òíûõ ïðîãðàììàõ íàìè áûëè ðàññ÷èòà-
íû ÷óâñòâèòåëüíîñòü è ñïåöèôè÷íîñòü: ÷óâñòâèòåëüíîñòü ìåòî-
äà — 88,3% äëÿ «Astraia» è 85,7% äëÿ «Life Cycle», ñïåöèôè÷-
íîñòü — 95,9% äëÿ «Astraia» è 93,4% äëÿ «Life Cycle», ëîæíîïî-
ëîæèòåëüíûå ðåçóëüòàòû — 4,1% äëÿ «Astraia» è 6,6% äëÿ «Life
Cycle». Â õîäå ïðîâåä¸ííîãî èññëåäîâàíèÿ ìû ñðàâíèëè ïðî-
öåíò âûÿâëåíèÿ è ïðîöåíò ëîæíîïîëîæèòåëüíûõ çíà÷åíèé ïðè
óðîâíå ãðàíèöû èíäèâèäóàëüíîãî ðèñêà ðîæäåíèÿ ðåá¸íêà
ñ ñèíäðîìîì Äàóíà <1:100. Ïðîöåíò âûÿâëåíèÿ â ïðîãðàììå
«Astraia» 88,3% è 85,7% â «Life Cycle», ïðè ëîæíîïîëîæèòåëü-
íûõ çíà÷åíèÿõ 4,8% è 7,2% ñîîòâåòñòâåííî.

Òàêèì îáðàçîì, ïîëó÷åííûå äàííûå ñâèäåòåëüñòâóþò î
òîì, ÷òî îáå ðàñ÷¸òíûå ïðîãðàììû â ðàâíîé ñòåïåíè ìîæíî
èñïîëüçîâàòü äëÿ ïðîâåäåíèÿ ïðåíàòàëüíîãî ñêðèíèíãà. Íî
ïî ðàññ÷èòàííûì ïîêàçàòåëÿì òàêèì êàê, ÷óâñòâèòåëüíîñòü,
ñïåöèôè÷íîñòü, ýôôåêòèâíîñòü âûÿâëåíèÿ «Astraia» ïðåä-
ïî÷òèòåëüíåé äëÿ ðàñ÷¸òà ðèñêà ðîæäåíèÿ ðåá¸íêà ñ ñèíäðî-
ìîì Äàóíà.
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Ñ öåëüþ óëó÷øåíèÿ ðàííåãî âûÿâëåíèÿ íàñëåäñòâåííîé è
âðîæä¸ííîé ïàòîëîãèè ïëîäà, ñíèæåíèÿ ïåðèíàòàëüíîé è ìëà-
äåí÷åñêîé ñìåðòíîñòè â Àëòàéñêîì êðàå íà áàçå Àëòàéñêîé
ìåæðåãèîíàëüíîé ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîé êîíñóëüòàöèè îðãàíè-
çîâàí Êðàåâîé öåíòð ïðåíàòàëüíîé (äîðîäîâîé) äèàãíîñòèêè
íàðóøåíèé ðàçâèòèÿ ðåá¸íêà êàê ñòðóêòóðíîå ïîäðàçäåëåíèå
ÊÃÁÓÇ «Äèàãíîñòè÷åñêèé öåíòð Àëòàéñêîãî êðàÿ».

Öåíòð îðãàíèçîâàí êàê âåäóùåå ëå÷åáíî-ïðîôèëàêòè÷åñêîå
ó÷ðåæäåíèå êðàÿ, îáåñïå÷èâàþùåå ñîâðåìåííûå ïðèíöèïû äèà-
ãíîñòèêè âðîæä¸ííûõ è íàñëåäñòâåííûõ çàáîëåâàíèé ïëîäà.

Èòîãè ðàáîòû öèòîãåíåòè÷åñêîé ëàáîðàòîðèè Êðàåâîãî
öåíòðà ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè çà ïåðèîä 2012—2014 ãã. îò-
ðàæåíû â òàáëèöå.

Çà îò÷¸òíûé ïåðèîä âûÿâëåíî 37 íîçîëîãè÷åñêèõ ôîðì
õðîìîñîìíûõ áîëåçíåé ó ïëîäîâ. Îòìå÷àåòñÿ åæåãîäíûé ïðè-
ðîñò ïðîâîäèìûõ èññëåäîâàíèé, óâåëè÷åíèå âûÿâëÿåìîñòè
õðîìîñîìíûõ áîëåçíåé ó ïëîäîâ. Â äèíàìèêå îòìå÷àåòñÿ ñìå-
ùåíèå àêöåíòà íà ïðîâåäåíèå èíâàçèâíîé ïðåíàòàëüíîé äèà-
ãíîñòèêè â 1 òðèìåñòðå áåðåìåííîñòè. Îòìå÷àåòñÿ çíà÷èòåëüíî
áîëüøàÿ âûÿâëÿåìîñòü õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè ïðè ïðîâåäå-
íèè äèàãíîñòèêè â 1 òðèìåñòðå.

Ìîçàèöèçì â êóëüòóðå êëåòîê
àìíèîòè÷åñêîé æèäêîñòè

Ãîëîâàòàÿ Å.È.

ÃÓ ÐÏÍÖ «Ìàòü è äèòÿ», Ìèíñê, Áåëàðóñü

Àìíèîöåíòåç ïðîâîäèòñÿ âî âòîðîì òðèìåñòðå áåðåìåííî-
ñòè ñ öåëüþ âûÿâëåíèÿ õðîìîñîìíûõ çàáîëåâàíèé ó ïëîäà. Ìî-
çàèöèçì, óñòàíîâëåííûé â êëåòêàõ àìíèîòè÷åñêîé æèäêîñòè,
ìîæåò îòðàæàòü êàê ìîçàèöèçì òêàíåé ïëîäà, òàê è ìîçàèöèçì
êëåòîê àìíèîòè÷åñêîé îáîëî÷êè. Öåëüþ èññëåäîâàíèÿ áûë
àíàëèç ÷àñòîòû è ñòðóêòóðû ìîçàèöèçìà ïðè êàðèîòèïèðîâà-
íèè êëåòîê àìíèîòè÷åñêîé æèäêîñòè.

Öèòîãåíåòè÷åñêèå àíàëèçû âûïîëíÿëèñü â ãåíåòè÷åñêîé
ëàáîðàòîðèè ÃÓ ÐÍÏÖ «Ìàòü è äèòÿ». Îñíîâíûì ìåòîäîì èñ-
ñëåäîâàíèÿ áûëî ñòàíäàðòíîå êàðèîòèïèðîâàíèå, äëÿ óòî÷íå-
íèÿ õðîìîñîìíûõ ïåðåñòðîåê èñïîëüçîâàëñÿ ìåòîä ôëóîðåñ-

öåíòíîé ãèáðèäèçàöèè in situ (FISH). Ó æèâîðîæä¸ííûõ ïðîâî-
äèëîñü êàðèîòèïèðîâàíèå ëèìôîöèòîâ ïåðèôåðè÷åñêîé êðîâè
ìåòîäîì GTG-banding.

Çà 1996—2014 ãã. ïðîàíàëèçèðîâàíî 43066 îáðàçöîâ àìíèî-
òè÷åñêîé æèäêîñòè. Ìîçàèöèçì âûÿâëåí â 126 ñëó÷àÿõ (0,29%).
Íàèáîëåå ÷àñòî âñòðå÷àëñÿ ìîçàèöèçì ïî êîëè÷åñòâåííûì
àíîìàëèÿì ïîëîâûõ õðîìîñîì — 49 îáðàçöîâ (38,9%), ñ îäèíà-
êîâîé ÷àñòîòîé íàáëþäàëñÿ ìîçàèöèçì ïî êîëè÷åñòâó àóòîñîì
è íàëè÷èþ ìàðê¸ðíîé õðîìîñîìû â êàðèîòèïå — ïî 27 îáðàç-
öîâ (21,4%), ìîçàèöèçì ïî ñòðóêòóðíûì ïåðåñòðîéêàì óñòà-
íîâëåí â 23 îáðàçöàõ (18,3%). Ñðåäè ÷èñëîâûõ àíîìàëèé àóòî-
ñîì ìîçàèöèçì ïî 21 õðîìîñîìå âûÿâëåí â 11 îáðàçöàõ, ïî 20-é
õðîìîñîìå — â 7 îáðàçöàõ, ïî 16-é — 3 îáðàçöà, ïî 2, 4, 8, 13,
15 è 17 — ïî îäíîìó îáðàçöó. Ñðåäè êîëè÷åñòâåííûõ àíîìàëèé
ïîëîâûõ õðîìîñîì íàèáîëåå ÷àñòûìè áûëè êàðèîòèïû
45,X/46,XX (23 îáðàçöà) è 45,X/46,XY (13 îáðàçöîâ). Ïðàêòè÷å-
ñêè ñ ðàâíîé ÷àñòîòîé íàáëþäàëèñü ñòðóêòóðíûå ïåðåñòðîéêè
àóòîñîì (11 îáðàçöîâ) è ïîëîâûõ õðîìîñîì (12 îáðàçöîâ). Ñðå-
äè ñòðóêòóðíûõ ïåðåñòðîåê âûÿâëåíû äåëåöèè, èçîõðîìîñîìû
(ïî äëèííûì ïëå÷àì Õ, Y, 20 õðîìîñîì è ïî êîðîòêèì ïëå÷àì
Y, 9 è 12 õðîìîñîì), äåðèâàòíûå è êîëüöåâûå õðîìîñîìû.

Áåðåìåííîñòè áûëè ïðåðâàíû â 67 ñëó÷àÿõ, èíôîðìàöèÿ îá
èñõîäàõ áåðåìåííîñòåé íåäîñòóïíà â 5 ñëó÷àÿõ. Â 54 ñëó÷àÿõ ðî-
äèëèñü äåòè, êàðèîòèï óñòàíîâëåí ïî ëèìôîöèòàì ïåðèôåðè÷å-
ñêîé êðîâè ó 12 äåòåé, è ó 9 èç íèõ îáíàðóæåí ìîçàèöèçì è, òà-
êèì îáðàçîì, ïîäòâåðæäåí ðåçóëüòàò, ïîëó÷åííûé ïðè êàðèîòè-
ïèðîâàíèè êëåòîê àìíèîòè÷åñêîé æèäêîñòè. Ïðèíÿòèå ðåøå-
íèÿ î ïðîäîëæåíèè áåðåìåííîñòè â çíà÷èòåëüíîé ñòåïåíè çàâè-
ñåëî îò íàëè÷èÿ ïîðîêîâ ðàçâèòèÿ ïëîäà, âûÿâëåííûõ ïðè óëüò-
ðàçâóêîâîì èññëåäîâàíèè (ÓÇÈ) è îò òèïà õðîìîñîìíîé àíîìà-
ëèè. Òàê, â 10 èç 11 áåðåìåííîñòåé ïëîäàìè ñ ïðåíàòàëüíî âûÿâ-
ëåííûì ñèíäðîìîì Äàóíà (îò 20 äî 80% àíîìàëüíûõ êëåòîê)
áûëè ïðåðâàíû. Ó îäíîãî ðîæä¸ííîãî ðåá¸íêà ïîäòâåðäèëàñü
ìîçàè÷íàÿ ôîðìà ñèíäðîìà Äàóíà. Â åäèíñòâåííîì ñëó÷àå âû-
ÿâëåíèÿ â êëåòêàõ àìíèîòè÷åñêîé æèäêîñòè ìîçàèöèçìà ïî òðè-
ñîìèè 13-é õðîìîñîìû (45% àíîìàëüíûõ êëåòîê) è îòñóòñòâèè
ïîðîêîâ íà ÓÇÈ ñåìüÿ ïðèíÿëà ðåøåíèå î ïðîâåäåíèè ïîâòîð-
íîãî àìíèîöåíòåçà (ïîäòâåðæä¸í ìîçàèöèçì) è êîðäîöåíòåçà
(óñòàíîâëåí íîðìàëüíûé êàðèîòèï). Â ðåçóëüòàòå áåðåìåííîñòü
áûëà ïðîäîëæåíà, ðîäèëàñü çäîðîâàÿ äåâî÷êà. Ñ äðóãîé ñòîðîíû
ïðè âûÿâëåíèè ìîçàè÷íîé ôîðìû äîïîëíèòåëüíîé ìàðê¸ðíîé
õðîìîñîìû èëè ìîçàèöèçìà ïî ìîíîñîìèè Õ, êàê ïðè æåíñêîì,
òàê è ìóæñêîì êàðèîòèïå, è îòñóòñòâèè ïîðîêîâ ðàçâèòèÿ ó ïëî-
äà íà ÓÇÈ áîëüøàÿ ÷àñòü ïàöèåíòîâ ïðèíèìàåò ðåøåíèå î ïðî-
äîëæåíèè áåðåìåííîñòè è ðîæäåíèè ðåá¸íêà.

Ìîçàèöèçì ïðè êàðèîòèïèðîâàíèè êóëüòóðû êëåòîê àìíè-
îòè÷åñêîé æèäêîñòè âûÿâëåí â 0,29% ñëó÷àåâ. Íà ðåøåíèå î
òàêòèêå âåäåíèÿ áåðåìåííîñòè âëèÿþò ðåçóëüòàòû ÓÇÈ è òèï
õðîìîñîìíîé ïåðåñòðîéêè.
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Ãîä
2012 2013 2014 Âñåãî

Êðîâü ïëîäà Âîðñèíû õîðèîíà Êðîâü ïëîäà Âîðñèíû õîðèîíà Êðîâü ïëîäà Âîðñèíû õîðèîíà

Âñåãî ïðåíàòàëüíûõ
èññëåäîâàíèé

395 108 318 295 319 403
1838

503 613 722

Âûäàíî çàêëþ÷åíèé 395 99 313 293 314 402

1816
499 606 716

Â 22 ñëó÷àÿõ ðåçóëüòàò íå ïîëó÷åí,
11 èññëåäîâàíèé ïðîâåäåíî ñ öåëüþ çàáîðà ìàòåðèàëà äëÿ ÄÍÊ äèàãíîñòèêè ìîíîãåííûõ çàáîëåâàíèé

Âûÿâëåíî õðîìîñîìíûõ
çàáîëåâàíèé ó ïëîäîâ

27 26 26 47 17 61
204

53 73 78

% âûÿâëÿåìîñòè 6,8 26,3 8,3 16,0 5,4 15,2
11,3%

10,7 12,0 10,9

Âûïîëíåíî èññëåäîâàíèé FISH 40 143 84 267

Âûÿâëåíî ïàòîëîãèè 13 28 10 51

% âûÿâëÿåìîñòè 36,1 21,1 14,1 21,3



Ýôôåêòèâíîñòü êîìáèíèðîâàííîãî ïðåíàòàëüíîãî
ñêðèíèíãà â Ðåñïóáëèêå Ñàõà (ßêóòèÿ)

Ãîòîâöåâà Ë.Â.1,2, Ñóõîìÿñîâà À.Ë.1,2, Ïàâëîâà Ê.Ê.1,2,

Òàïûåâ Å.Â.1,2, Ïåòðîâà À.À.1,2, Ïàâëîâà Ò.Þ.2

1 ÃÁÓ ÐÑ (ß) «Ðåñïóáëèêàíñêàÿ áîëüíèöà ¹1 — Íàöèîíàëüíûé
öåíòð ìåäèöèíû», ßêóòñê, Ñåðãåëÿõñêîå ø., 4, lutcia@list.ru
2 ÔÃÓ ßêóòñêèé íàó÷íûé öåíòð ÊÌÏ ÔÀÍÎ, ßêóòñê

Â 2014 ã. âûïîëíåíî 246 èíâàçèâíûõ ïðîöåäóð 244 áåðåìåí-
íûì. Èç íèõ â 234 ñëó÷àÿõ ïðîâîäèëîñü ïðåíàòàëüíîå êàðèîòè-
ïèðîâàíèå, â 16 — äèàãíîñòèêà ìîíîãåííûõ çàáîëåâàíèé, ïðè
èõ äèàãíîñòèêå îäíîâðåìåííî âçÿò àíàëèç íà êàðèîòèï ó 6 áå-
ðåìåííûõ. Âîçðàñòíûå áåðåìåííûå ñîñòàâèëè 37%, èç íèõ 20%
áåðåìåííûå â âîçðàñòå 39 ëåò è ñòàðøå.

Çà 2014 ã. ïî êîìáèíèðîâàííîìó (óëüòðàçâóêîâîìó è áèîõè-
ìè÷åñêîìó) ïðåíàòàëüíîìó ñêðèíèíãó â ñðîêè 11—13 íåä. 6 äíåé
îáñëåäîâàíû 10315 áåðåìåííûõ (îõâàò 75,3%). Âûÿâëåíî ñ âûñî-
êèì ðèñêîì (ðèñê 1:100 è ìåíüøå) 164 áåðåìåííûõ (1,6% îò îá-
ñëåäîâàííûõ). Èíâàçèâíàÿ äèàãíîñòèêà ïîñëå îáñëåäîâàíèÿ
â ÌÃÊ ïðîâåäåíà 115 áåðåìåííûì. Ñîîòâåòñòâåííî ïðîöåíò èí-
âàçèâíûõ èññëåäîâàíèé îò ãðóïïû ðèñêà ñîñòàâèë 70%. Èç íèõ
âûÿâëåíî õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè — 28 (ñ.Äàóíà — 10, ñ.Ýäâàðä-
ñà — 10, ñ. Ïàòàó — 3, ñ.Øåðåøåâñêîãî—Òåðíåðà — 3, äðóãèå õðî-
ìîñîìíûå àíîìàëèè — 2). Ýôôåêòèâíîñòü ïðåíàòàëüíîãî êàðèî-
òèïèðîâàíèÿ ïî ÐÑ (ß) ñîñòàâèëà ïî êîìáèíèðîâàííîìó ñêðè-
íèíãó — 24,3%. Êðîìå òîãî, âíå ñêðèíèíãà âûÿâëåíî õðîìîñîì-
íîé ïàòîëîãèè — 5 (ñ.Äàóíà — 2, ñ.Ýäâàðäñà — 1, äðóãèå õðîìî-
ñîìíûå àíîìàëèè — 2). Ò.å., âñåãî âûÿâëåíî ïðåíàòàëüíî â ÐÑ(ß)
— 33 ñëó÷àÿ. Âñå áåðåìåííîñòè ïðåðâàíû ïî ðåøåíèþ ñåìåé.

Ñ ïðîâåäåíèåì êîìáèíèðîâàííîãî ïðåíàòàëüíîãî ñêðèíèíãà
ïîâûñèëàñü ýôôåêòèâíîñòü âûÿâëåíèÿ õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé,
óâåëè÷èëîñü êîëè÷åñòâî õîðèîíáèîïñèé â ñâÿçè ñ ðàííèìè âûÿâ-
ëåíèÿìè ýõîãðàôè÷åñêèõ è áèîõèìè÷åñêèõ ìàðê¸ðîâ.

Òàêæå ïîÿâèëàñü âîçìîæíîñòü äèôôåðåíöèàëüíîé äèàãíî-
ñòèêè õðîìîñîìíûõ è ìîíîãåííûõ çàáîëåâàíèé, â ÷àñòíîñòè,
ñ 3Ì-ñèíäðîìîì (àóòîñîìíî-ðåöåññèâíîå çàáîëåâàíèå), ïðè
êîòîðîì â 1 òðèìåñòðå áåðåìåííîñòè íàáëþäàåòñÿ óâåëè÷åíèå
âîðîòíèêîâîãî ïðîñòðàíñòâà, íî â îòëè÷èå îò õðîìîñîìíûõ çà-
áîëåâàíèé âî âñåõ ñëó÷àÿõ îòìå÷àëñÿ íèçêèé ðèñê õðîìîñîì-
íîé àíîìàëèè ïî êîìáèíèðîâàííîìó ïðåíàòàëüíîìó ñêðèíèí-
ãó. Â ñâÿçè ñ ýòèì ïðè óâåëè÷åíèè âîðîòíèêîâîãî ïðîñòðàíñòâà
ó áåðåìåííûõ, íå âîøåäøèõ â ãðóïïó âûñîêîãî ðèñêà, ïðîâî-
äèòñÿ ÄÍÊ-òåñòèðîâàíèå íà íîñèòåëüñòâî ýòíîñïåöèôè÷åñêèõ
ìîíîãåííûõ çàáîëåâàíèé ñóïðóãîâ, ýêñïåðòíîå óëüòðàçâóêîâîå
èññëåäîâàíèå â ðàçëè÷íûå ñðîêè áåðåìåííîñòè äëÿ èñêëþ÷å-
íèÿ âðîæä¸ííûõ ïîðîêîâ ðàçâèòèÿ ïëîäà.

Àíàëèç ïðè÷èí îòêàçîâ îò èíâàçèâíîé
ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè æåíùèí èç ãðóïïû
âûñîêîãî ðèñêà ïî õðîìîñîìíûì àíîìàëèÿì ïëîäà
â Ìîñêîâñêîé îáëàñòè

Æó÷åíêî Ë.À.1,2, Ãîëîøóáîâ Ï.À.1, Èæåâñêàÿ Â.Ë.3

1 ÃÁÎÓ ÄÏÎ ÐÌÀÏÎ Ìèíçäðàâà Ðîññèè, e-mail mrrcm@mail.ru
2 Ãîñóäàðñòâåííîå áþäæåòíîå ó÷ðåæäåíèå çäðàâîîõðàíåíèÿ Ìîñ-
êîâñêîé îáëàñòè «Ìîñêîâñêèé îáëàñòíîé íàó÷íî-èññëåäîâàòåëü-
ñêèé èíñòèòóò àêóøåðñòâà è ãèíåêîëîãèè»
3 Ôåäåðàëüíîå ãîñóäàðñòâåííîå áþäæåòíîå íàó÷íîå ó÷ðåæäåíèå
«Ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêèé íàó÷íûé öåíòð»

Ïðîãðàììû ïðåíàòàëüíîãî ñêðèíèíãà âñå øèðå èñïîëüçóþò-
ñÿ â ïðàêòè÷åñêîì çäðàâîîõðàíåíèè, â íèõ ó÷àñòâóþò åæåãîäíî
ñîòíè òûñÿ÷ ÷åëîâåê, è âñå áîëüøå ñåìåéíûõ ïàð ñòàëêèâàþòñÿ
ñ íåîáõîäèìîñòüþ ïðèíèìàòü âàæíûå ðåøåíèÿ, îñíîâûâàÿñü íà
ïîëó÷åííîé ïðè òåñòèðîâàíèè èíôîðìàöèè. Ïðîãðàììû ïðåíà-
òàëüíîãî ñêðèíèíãà ÿâëÿþòñÿ ïðåäìåòîì øèðîêîãî îáùåñòâåí-
íîãî îáñóæäåíèÿ èç-çà îïàñåíèÿ íàðóøåíèÿ ïðàâ è ñâîáîä ëþ-
äåé, îïàñíîñòè ïðèíóæäåíèÿ äëÿ ðåøåíèÿ åâãåíè÷åñêèõ çàäà÷.

Îñíîâûâàÿñü íà ïðèíöèïàõ ìåäèöèíñêîé ýòèêè, ïðè ïðî-
âåäåíèè ñêðèíèíãîâûõ ïðîãðàìì ðåêîìåíäóåòñÿ îáåñïå÷èòü å¸
ó÷àñòíèêàì ðàâíóþ äîñòóïíîñòü, ïîëíóþ è íåïðåäâçÿòóþ èí-
ôîðìàöèþ î öåëÿõ, ñïîñîáàõ ïðîâåäåíèÿ îáñëåäîâàíèÿ è åãî
ïîñëåäñòâèÿõ äëÿ ïàöèåíòà, äîáðîâîëüíîñòü ó÷àñòèÿ â ïðî-
ãðàììå è âîçìîæíîñòü îòêàçàòüñÿ îò ïðîâåäåíèÿ òåñòà.

Ìàññîâîå îáñëåäîâàíèå áåðåìåííûõ æåíùèí ïî ïðîãðàììå
ðàííåãî ïðåíàòàëüíîãî ñêðèíèíãà â Ìîñêîâñêîé îáëàñòè íà÷à-
ëîñü â 2011 ã., çà 2011—2013 ãã. îáñëåäîâàíî ñâûøå 150 000 æåí-
ùèí (îêîëî 70% îò âñåõ áåðåìåííûõ, ïðîæèâàþùèõ â ðåãèîíå).
Â ãðóïïó ðèñêà ïî õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè (ðèñê 1:100 è âûøå)
âîøëè 2380 æåíùèí, 1668 èç íèõ (70%) ïðîøëè èíâàçèâíóþ
äèàãíîñòèêó. Ïðîâåä¸í ïðåäâàðèòåëüíûé àíàëèç ïðè÷èí îòêà-
çîâ îò èíâàçèâíîé ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè 416 æåíùèí áå-
ðåìåííûõ æåíùèí èç ãðóïïû âûñîêîãî ðèñêà, ïðîæèâàþùèõ
â Ìîñêîâñêîé îáëàñòè, çà ïåðèîä ñ 19.12.2012 ïî 28.10.2014.

Ïðè÷èíû îòêàçîâ ôîðìóëèðîâàëèñü æåíùèíàìè ñàìîñòîÿòå-
ëüíî, çàòåì îòâåòû ïàöèåíòîê áûëè ïåðåôîðìóëèðîâàíû (íå èí-
òåðïðåòèðîâàíû) äëÿ îòíåñåíèÿ â ñîîòâåòñòâóþùóþ ãðóïïó. Ïðî-
âåä¸í àíàëèç ðàñïðåäåëåíèÿ ýòèõ æåíùèí ïî âîçðàñòó, ìåñòó æè-
òåëüñòâà, ñîöèàëüíîìó ñòàòóñó, íàëè÷èþ/îòñóòñòâèþ äåòåé, íàëè-
÷èþ/îòñóòñòâèþ áîëüíûõ äåòåé, íàëè÷èþ/îòñóòñòâèþ â àíàìíåçå
ñïîíòàííîãî ïðåðûâàíèÿ áåðåìåííîñòè è ìåäèöèíñêèõ àáîðòîâ.
Ðàñïðåäåëåíèå ðåñïîíäåíòîâ ïî âîçðàñòó: äî 20 ëåò — 11 ÷åë.
(3%), 21—30 ëåò — 149 (36%), 31—40 ëåò — 233 (56%), 41 ãîä è áî-
ëåå — 23 ÷åë. (6%). Áîëüøèíñòâî ïðîæèâàëî â ãîðîäàõ (297 ÷åë.,
71%), â ñåëå ïðîæèâàëè 118 ÷åë. (2%). Â âûáîðêå ïðåîáëàäàëè
ñëóæàùèå (175 ÷åë., 42%), ïðåäñòàâèòåëè ðàáî÷èõ ïðîôåññèé
(116 ÷åë., 28%) è äîìîõîçÿéêè (105 ÷åë., 25%), 277 ÷åë. (66%) óæå
èìåëè äåòåé, â òîì ÷èñëå 21 ÷åë. (5%) — äåòåé ñ õðîìîñîìíûìè
àíîìàëèÿìè, âðîæä¸ííûìè ïîðîêàìè ðàçâèòèÿ è äðóãèìè çàáî-
ëåâàíèÿìè. Ó 101 ÷åë. (24%) áûëè â àíàìíåçå ñïîíòàííûå ïðåðû-
âàíèÿ áåðåìåííîñòè, à 135 ÷åë. (32%) äåëàëè ìåäèöèíñêèå àáîð-
òû. Ñðåäè ïðè÷èí îòêàçà îò èíâàçèâíîé äèàãíîñòèêè ÷àùå âñåãî
íàçûâàëè áîÿçíü îñëîæíåíèé ïðîöåäóðû — 145 ÷åë. (35%), íåãî-
òîâíîñòü ïðèíÿòü ðåøåíèå â ðàííåì ñðîêå áåðåìåííîñòè —
91 ÷åë. (22%), ðåøåíèå ðîæàòü ðåá¸íêà íåçàâèñèìî îò äèàãíîçà —
78 ÷åë. (19%), óâåðåííîñòü, ÷òî ðåá¸íîê çäîðîâ — 55 ÷åë. (13%).
Ðåæå íàçûâàëèñü çàïðåò ðîäñòâåííèêîâ — 8 ÷åë. (2%), æåëàíèå
ïðîéòè îáñëåäîâàíèå â äðóãîé êëèíèêå — 4 ÷åë. (1%), 2 ÷åë.
(0,5%) ìåäèöèíñêèå ïðîòèâîïîêàçàíèÿ; 12 (3%) ðåñïîíäåíòîâ íå
ñìîãëè ñôîðìóëèðîâàòü ìîòèâ îòêàçà îò ïðîöåäóðû, à 21 ÷åë.
(5%) âûáðàëè ïðåðûâàíèå áåðåìåííîñòè áåç ïðîâåäåíèÿ èíâà-
çèâíîé ïðîöåäóðû. Îáðàùàåò íà ñåáÿ âíèìàíèå, ÷òî ïðè îòêàçå
îò èíâàçèâíîé ïðîöåäóðû æåíùèíû âûáèðàëè ìåäèöèíñêèå è
áûòîâûå ïðè÷èíû, íå ññûëàÿñü íà ðåëèãèîçíûå è ýòè÷åñêèå óñòà-
íîâêè. Âûñîêàÿ äîëÿ æåíùèí, èñïûòûâàþùèõ ñòðàõ îñëîæíåíèé
è íå ãîòîâûõ ê ïðèíÿòèþ ðåøåíèÿ, ìîæåò ñâèäåòåëüñòâîâàòü î äå-
ôåêòàõ èíôîðìàöèîííîé è ïñèõîëîãè÷åñêîé ñîñòàâëÿþùèõ ìå-
äèêî-ãåíåòè÷åñêîãî êîíñóëüòèðîâàíèÿ, òðåáóþùèõ äîïîëíèòåëü-
íîé ïîäãîòîâêè âðà÷åé-ãåíåòèêîâ è, âîçìîæíî, ïðèâëå÷åíèÿ
â ðÿäå ñëó÷àåâ ïñèõîëîãîâ.

Ðàáîòà âûïîëíÿëàñü ïðè ïîääåðæêå ÐÔÔÈ (ïðîåêò 13-06-00710)
è ÐÃÍÔ (ïðîåêò 15-03-00822)

Ê âîïðîñó îá ýôôåêòèâíîñòè ðàííåãî ïðåíàòàëüíîãî
ñêðèíèíãà íà òåððèòîðèè Èâàíîâñêîé îáëàñòè

Çàéöåâà Å.Ñ., Àðòåìè÷åâà È.Ë., Æóêîâà Ò.Ï.,

Êóòîâàÿ Å.È., Ðàòíèêîâà Ñ.Þ.

ÔÃÁÓ «Èâàíîâñêèé ÍÈÈ ìàòåðèíñòâà è äåòñòâà èì. Â.Í. Ãî-
ðîäêîâà» ÌÇ ÐÔ
153045, ã.Èâàíîâî, óë. Ïîáåäû, 20, e-mail: ivmedgen@mail.ru

Â öåëÿõ ïîâûøåíèÿ ýôôåêòèâíîñòè ïðåíàòàëüíîãî âûÿâëå-
íèÿ âðîæä¸ííûõ ïîðîêîâ ðàçâèòèÿ (ÂÏÐ) è õðîìîñîìíûõ àíîìà-
ëèé ñ 2010 ã. íà òåððèòîðèè Ðîññèéñêîé Ôåäåðàöèè â ðàìêàõ
Íàöïðîåêòà «Çäîðîâüå» îñóùåñòâëÿåòñÿ ðàííèé ïðåíàòàëüíûé
ñêðèíèíã (ÐÏÑ), âêëþ÷àþùèé ÓÇÈ ýêñïåðòíîãî óðîâíÿ, èññëå-
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äîâàíèå ìàòåðèíñêèõ ñûâîðîòî÷íûõ ìàðê¸ðîâ õðîìîñîìíîé ïà-
òîëîãèè (ÐÀÐÐ-À, �-ÕÃ×), îáðàáîòêó ïîëó÷åííûõ äàííûõ ñ ïî-
ìîùüþ ïðîãðàììû «Astraia», àóäèò. Èâàíîâñêàÿ îáëàñòü âêëþ÷è-
ëàñü â ýòî íàïðàâëåíèå â êîíöå 2012 ã. Ìû ïðîàíàëèçèðîâàëè ðå-
çóëüòàòû ÐÏÑ çà 2 ãîäà (2013—2014). Ïðîöåíò îõâàòà ïàöèåíòîê
ðàííèì ïðåíàòàëüíûì ñêðèíèíãîì, âñòàâøèõ íà ó÷¸ò â I òðèìå-
ñòðå áåðåìåííîñòè, ñîñòàâèë â 2013 ã. 87%, â 2014 ã. — 97% (äëÿ
ñðàâíåíèÿ, â 2012 ã., ò.å. äî âíåäðåíèÿ ÐÏÑ — âñåãî 75%). Ïðî-
öåíò îõâàòà áèîõèìè÷åñêèì ñêðèíèíãîì â ðàìêàõ ÐÏÑ — 99%,
÷òî çíà÷èòåëüíî âûøå, ÷åì â ïðåäûäóùèå ãîäû, êîãäà èññëåäîâà-
íèå ìàòåðèíñêèõ ñûâîðîòî÷íûõ ìàðê¸ðîâ ïðîâîäèëîñü ëèøü
ó 20—30% æåíùèí äàííîãî ñðîêà áåðåìåííîñòè.

Àíàëèç ïîêàçàë, ÷òî ðàáîòà â íîâîé ñèñòåìå ïðåíàòàëüíîé äèà-
ãíîñòèêè ïîçâîëèëà çíà÷èòåëüíî óìåíüøèòü ãðóïïó ðèñêà ïî õðî-
ìîñîìíîé ïàòîëîãèè ó ïëîäà (â 2012 ã. îíà ñîñòàâèëà îêîëî 20%,
â 2013 ã. — 0,7%, â 2014 ã. — 1,1%) è òåì ñàìûì ñíèçèòü ÷èñëî íåî-
áîñíîâàííûõ èíâàçèâíûõ âìåøàòåëüñòâ. Çíà÷èòåëüíî ïîâûñèëàñü
ýôôåêòèâíîñòü ïðåíàòàëüíîãî âûÿâëåíèÿ õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè
(â 2012 ã. — 12,7%, â 2013 ã. — 37,5%, â 2014 ã. — 23,4%).

Âîçðîñëî ÷èñëî âûÿâëåííûõ àíòåíàòàëüíî ëåòàëüíûõ è
òðóäíî êîððèãèðóåìûõ ÂÏÐ (â 2012 ã. — 9, â 2013 ã. — 15,
â 2014 ã. — 15).

Ñâîåâðåìåííàÿ äèàãíîñòèêà òÿæ¸ëûõ ÂÏÐ è ýëèìèíàöèÿ ïëî-
äîâ ñ òÿæ¸ëûìè ÂÏÐ è õðîìîñîìíûìè àíîìàëèÿìè âíåñëè ñóùå-
ñòâåííûé âêëàä â ñíèæåíèå ïîêàçàòåëåé ìëàäåí÷åñêîé ñìåðòíîñòè
â Èâàíîâñêîé îáëàñòè (â 2013 ã. íà 2,3‰, â 2014 ã. — íà 2,7‰).

Ñòàðûå çàáîòû è íîâûå ýòè÷åñêèå ïðîáëåìû
â ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêå

Èæåâñêàÿ Â.Ë.

Ôåäåðàëüíîå ãîñóäàðñòâåííîå áþäæåòíîå íàó÷íîå ó÷ðåæäåíèå «Ìå-
äèêî-ãåíåòè÷åñêèé íàó÷íûé öåíòð»,
115478, Ìîñêâà, óë. Ìîñêâîðå÷üå, ä.1, e-mail izhevskaya@med-gen.ru

Â ïîñëåäíåå âðåìÿ àêòèâíî ðàçâèâàþòñÿ íîâûå òåõíîëîãèè
ïðåíàòàëüíîé è ïðåèìïëàíòàöèîííîé äèàãíîñòèêè. Â ïðàêòèêå
óæå èñïîëüçóåòñÿ íåèíâàçèâíàÿ ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà ïàòî-
ëîãèè ïëîäà ïóòåì àíàëèçà ÄÍÊ ïëîäà, âûäåëåííîé èç ñûâîðîò-
êè êðîâè áåðåìåííîé æåíùèíû (â ïåðâóþ î÷åðåäü ñèíäðîìà
Äàóíà). Òàêîå èññëåäîâàíèå ïîçâîëÿåò ïîëó÷èòü èíôîðìàöèþ î
çäîðîâüå ïëîäà áåç ðèñêà ïîòåðè áåðåìåííîñòè â ðåçóëüòàòå èí-
âàçèâíîé ïðîöåäóðû äëÿ ïîëó÷åíèÿ ìàòåðèàëà äëÿ ãåíåòè÷åñêî-
ãî àíàëèçà. Ïðè ýòîì âàæíî ïîíèìàòü, ÷òî íåèíâàçèâíîñòü ïðî-
öåäóðû íå ïîçâîëÿåò èçáåæàòü ýòè÷åñêèõ ïðîáëåì, ñâîéñòâåí-
íûõ ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêå, ñâÿçàííûõ ñ îäíèì èç ãëàâíûõ
ñëåäñòâèé ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè — àáîðòîì ïîðàæ¸ííîãî
ïëîäà. Ïîýòîìó îñîáîå âíèìàíèå äîëæíî áûòü óäåëåíî ïðåäî-
ñòàâëåíèþ ïàöèåíòàì íåïðåäâçÿòîé èíôîðìàöèè, èíôîðìèðî-
âàííîìó ñîãëàñèþ è èíôîðìèðîâàííîìó âûáîðó ïðè èñïîëüçî-
âàíèè íåèíâàçèâíîé ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè. Ìíîãèìè ýêñ-
ïåðòàìè óæå âûñêàçûâàþòñÿ îïàñåíèÿ, ÷òî áëàãîäàðÿ èñïîëüçî-
âàíèþ íåèíâàçèâíûõ ìåòîäîâ âîçìîæíî óâåëè÷åíèå èñïîëüçî-
âàíèÿ ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè â íåìåäèöèíñêèõ öåëÿõ, íà-
ïðèìåð, äëÿ ñåëåêöèè ïî ïîëó. Ïðèìåíåíèå íîâûõ òåõíîëîãèé
ãåíåòè÷åñêîãî òåñòèðîâàíèÿ ïðèâåëî ê èçìåíåíèþ èõ ïðàâîâîãî
ðåãóëèðîâàíèÿ â íåêîòîðûõ çàïàäíûõ ñòðàíàõ Â ïðåíàòàëü-
íîé/ïðåèìïëàíòàöèîííîé äèàãíîñòèêå èñïîëüçóþòñÿ íîâûå ìå-
òîäû àíàëèçà ãåíîìà (ìèêðîìàòðè÷íîãî àíàëèçà, ñåêâåíèðîâà-
íèÿ ãåíîìà íîâîãî ïîêîëåíèÿ). Íîâûå òåõíîëîãèè èññëåäîâàíèÿ
ãåíîìà â ñî÷åòàíèè ñ ñîâðåìåííûìè ðåïðîäóêòèâíûìè òåõíîëî-
ãèÿìè (ýêñòðàêîðïîðàëüíîå îïëîäîòâîðåíèå, ïðåèìïëàíòàöè-
îííàÿ äèàãíîñòèêà), ïðåäëàãàåìûå îáùåñòâó, ñîçäàþò íîâûå
ýòè÷åñêèå âûçîâû. Áèîòåõíîëîãè÷åñêèå êîìïàíèè íà÷èíàþò
ïðåäëàãàòü òåñòèðîâàíèå äëÿ âûáîðà äåòåé ñ çàäàííûìè ïðèçíà-
êàìè. Íîâûé ýòàï äèñêóññèè îá ýòè÷íîñòè ïðèìåíåíèÿ íîâûõ
òåõíîëîãèé ñâÿçàí ñ ïîòåíöèàëüíûì ïðèìåíåíèåì òåõíîëîãèé
ðåäàêòèðîâàíèÿ ãåíîìà ýìáðèîíà äëÿ «èñïðàâëåíèÿ» ãåíåòè÷å-
ñêèõ äåôåêòîâ. Ýòè âûçîâû äàþò íîâûå ïîâîäû äëÿ äèñêóññèé î

òîì, êàêîå ãåíåòè÷åñêîå òåñòèðîâàíèå ïîëåçíî, à ÷òî ñëåäóåò
ïðèçíàòü ýòè÷åñêè íåïðèåìëåìûì.

Ðàáîòà âûïîëíÿëàñü ïðè ïîääåðæêå ÐÔÔÈ (ïðîåêò 13-06-00710)
è ÐÃÍÔ (ïðîåêò 15-03-00822)

×óâñòâèòåëüíîñòü è ñïåöèôè÷íîñòü ìåòîäà
êîëè÷åñòâåííîé ôëóîðåñöåíòíîé ÏÖÐ
â ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêå àíåóïëîèäèé

Êàëàøíèêîâà Å.À., Âîñêîáîåâà Å.Þ., Ñóäàêîâà Å.Â.,

Äàâûäîâà Î.Í., Èâàíþê À.Ñ., Ñåìåíîâà Å.À.,

Öâåòêîâà Ò.Ã., Êîêàðîâöåâà Ñ.Í.

ÃÁÓÇ ÌÎ ÌÎÍÈÈÀÃ, Ìîñêâà, 100101, Ïîêðîâêà 22à
E-mail: elenakalash@yandex.ru

Èíâàçèâíóþ ïðåíàòàëüíóþ äèàãíîñòèêó ïðîâîäèëè áåðåìåí-
íûì æåíùèíàì ãðóïïû âûñîêîãî ðèñêà, ñôîðìèðîâàííîé ïðè
ìàññîâîì ðàííåì êîìáèíèðîâàííîì ñêðèíèíãå 1 òðèìåñòðà áå-
ðåìåííîñòè â Ìîñêîâñêîé îáëàñòè. Öåëüþ èññëåäîâàíèÿ ÿâëÿ-
ëîñü îïðåäåëåíèå ÷óâñòâèòåëüíîñòè è ñïåöèôè÷íîñòè ìåòîäà êî-
ëè÷åñòâåííîé ôëóîðåñöåíòíîé ÏÖÐ (ÊÔ-ÏÖÐ) â îïðåäåëåíèè
íàèáîëåå ÷àñòûõ àíåóïëîèäèé â ïðåíàòàëüíîì ïåðèîäå (ïî õðî-
ìîñîìàì 13, 18, 21, Õ, Y) â 1251 îáðàçöå ïëîäíîãî ìàòåðèàëà.

ÊÔ-ÏÖÐ îñíîâàíà íà àìïëèôèêàöèè ïîëèìîðôíûõ ìèêðî-
ñàòåëëèòíûõ ó÷àñòêîâ õðîìîñîì (STR-ëîêóñîâ) ñ ïîìîùüþ ôëóî-
ðåñöåíòíî-ìå÷åíûõ ïðàéìåðîâ è ïîñëåäóþùèì ôðàãìåíòíûì
àíàëèçîì ïðîäóêòîâ ÏÖÐ íà ãåíåòè÷åñêîì àíàëèçàòîðå. Âàëèäè-
ðóþùèìè ìåòîäàìè äëÿ êàæäîãî îáðàçöà ÿâëÿëèñü ìåòîäû ñòàí-
äàðòíîãî êàðèîòèïèðîâàíèÿ (n = 1251) è äîïîëíèòåëüíî ïî ïîêà-
çàíèÿì — ôëóîðåñöåíòíîé ãèáðèäèçàöèè in situ (n = 27).

Â òàáëèöå ïðåäñòàâëåíû ðåçóëüòàòû ïî ÷óâñòâèòåëüíîñòè è
ñïåöèôè÷íîñòè ìåòîäà ÊÔ-ÏÖÐ çà ïåðèîä 2011—2013 ãã.
ñ ïîëíûì àíàëèçîì èñõîäîâ áåðåìåííîñòè.

Âûÿâëåííûå
àíåóïëîèäèè

N ×óâñòâè-
òåëüíîñòü

ËÏÐ Ñïåöè-
ôè÷íîñòü

Òðèñîìèÿ 21 241 99,2% 0,1% 99,9%

Òðèñîìèÿ 18 110 99,1% 0,0% 100%

Òðèñîìèÿ 13 33 100% 0,08% 99,9%

Àíåóïëîèäèè
ïî õðîìîñîìàì X è Y

114 98,2% 0,16% 99,8%

Ìåòîä ÊÔ-ÏÖÐ ïîêàçûâàåò âûñîêóþ ñòåïåíü ÷óâñòâèòåëü-
íîñòè è ñïåöèôè÷íîñòè, íèçêèå ëîæíîïîëîæèòåëüíûå ðåçóëü-
òàòû (ËÏÐ) è ïðèåìëåì â íàèáîëüøåé ñòåïåíè äëÿ áûñòðîãî
àíàëèçà àíåóïëîèäèé â îòñóòñòâèå âîçìîæíîñòè îïðåäåëèòü
ïîëíûé êàðèîòèï ïëîäà äðóãèìè ìåòîäàìè è äëÿ ïîäòâåðæäåíèÿ
ðåçóëüòàòîâ íåèíâàçèâíîãî òåñòà ïî 5 õðîìîñîìàì.

Ïðè íàçíà÷åíèè äàííîãî èññëåäîâàíèÿ â ïðåíàòàëüíîì ïå-
ðèîäå è èíòåðïðåòàöèè åãî ðåçóëüòàòîâ ïðè ìåäèêî-ãåíåòè÷å-
ñêîì êîíñóëüòèðîâàíèè ñëåäóåò ó÷èòûâàòü îãðàíè÷åíèÿ äàííî-
ãî ìåòîäà ïðè ðàçëè÷íûõ ñëó÷àÿõ ìîçàèöèçìà, êîíòàìèíàöèè
ìàòåðèíñêèìè òêàíÿìè, ïñåâäîìîçàèöèçìà (ïðè àíàëèçå êóëü-
òóð êëåòîê), òåòðàïëîèäèè è õðîìîñîìíûõ ïðåñòðîåê.

Ñîâðåìåííûå âîçìîæíîñòè ïðåíàòàëüíîé
äèàãíîñòèêè ïðè óâåëè÷åíèè òîëùèíû
âîðîòíèêîâîãî ïðîñòðàíñòâà (ÒÂÏ) ó ïëîäà

Êàðåòíèêîâà Í.À., Åêèìîâ À.Í., Áàðàíîâà Å.Å.,

Áàõàðåâ Â.À., Òðîôèìîâ Ä.Þ., Ãóñ À.È.

ÔÃÁÓ «Íàó÷íûé öåíòð àêóøåðñòâà, ãèíåêîëîãèè è ïåðèíàòîëî-
ãèè èì. àêàäåìèêà Â.È. Êóëàêîâà» Ìèíèñòåðñòâà çäðàâîîõðàíå-
íèÿ Ðîññèéñêîé Ôåäåðàöèè, 117997, ã.Ìîñêâà, óë. Àêàäåìèêà Îïà-
ðèíà, ä. 4, e-mail: n_karetnikova@oparina4.ru

Îäíèì èç çíà÷èìûõ ýõîãðàôè÷åñêèõ ìàðê¸ðîâ õðîìîñîì-
íîé ïàòîëîãèè ïëîäà ÿâëÿåòñÿ óâåëè÷åíèå òîëùèíû âîðîòíè-
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êîâîãî ïðîñòðàíñòâà (ÒÂÏ). Óâåëè÷åíèå ÒÂÏ — íå ïîêàçàíèå
ê ïðåðûâàíèþ áåðåìåííîñòè, à îñíîâàíèå ê èíâàçèâíîé ïðå-
íàòàëüíîé äèàãíîñòèêå êàðèîòèïà ïëîäà, êîòîðûé ìîæåò áûòü
êàê íîðìàëüíûì, òàê è ïàòîëîãè÷åñêèì. Îäíàêî äàæå ïðè íîð-
ìàëüíîì õðîìîñîìíîì íàáîðå, ïî äàííûì öèòîãåíåòè÷åñêîãî
àíàëèçà, âîçìîæíî ðîæäåíèå ðåá¸íêà ñ çàäåðæêîé è ïîðîêàìè
ðàçâèòèÿ. Â íàñòîÿùåå âðåìÿ ðàçðàáîòàíà ìåòîäèêà ñðàâíè-
òåëüíîé ãåíîìíîé ãèáðèäèçàöèè (aCGH), êîòîðàÿ ïîçâîëÿåò
âûÿâëÿòü äåëåöèè èëè äóïëèêàöèè ãåíåòè÷åñêîãî ìàòåðèàëà
ðàçìåðîì äî 20 ðàç ìåíüøå, ÷åì âûÿâëÿåìûå ñòàíäàðòíûì êà-
ðèîòèïèðîâàíèåì.

Öåëü: îïðåäåëåíèå äèàãíîñòè÷åñêîé çíà÷èìîñòè óâåëè÷å-
íèÿ ðàçìåðà âîðîòíèêîâîé îáëàñòè ïëîäà. Îáñëåäîâàíû 244 áå-
ðåìåííûå æåíùèíû ñ óâåëè÷åíèåì ó ïëîäà ðàçìåðà âîðîòíè-
êîâîé îáëàñòè 2 ìì è áîëåå, èçîëèðîâàííîå èëè â ñî÷åòàíèè
ñ äðóãèìè îñîáåííîñòÿìè åãî ôåíîòèïà, âûÿâëåííîå ïðè ÓÇÈ
â I òðèìåñòðå áåðåìåííîñòè. Â ãðóïïó ñðàâíåíèÿ âîøëî 21 íà-
áëþäåíèå, ãäå æåíùèíà è/èëè ñóïðóã ÿâëÿëèñü íîñèòåëÿìè
õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé èëè ãåííûõ ìóòàöèé. Îáñëåäîâàíèå
îñóùåñòâëÿëè â 11—14 (n = 232) èëè â 17—20 (n = 33) íåäåëü áå-
ðåìåííîñòè.

Ìåòîäû — íåèíâàçèâíûå: îáùåêëèíè÷åñêèå; ñêðèíèíã
I òðèìåñòðà áåðåìåííîñòè — ýõîãðàôèÿ, èññëåäîâàíèå ñûâîðî-
òî÷íûõ ìàðê¸ðîâ, êîìïüþòåðíûé àíàëèç; öèòîãåíåòè÷åñêèé
àíàëèç; ñðàâíèòåëüíàÿ ãåíîìíàÿ ãèáðèäèçàöèÿ íà ìèêðî÷èïàõ
SurePrint G3 Human CGH Microarray Kit, 8x60K, (Agilent,
ÑØÀ); è èíâàçèâíûå: âíóòðèìàòî÷íûå âìåøàòåëüñòâà ñ öåëüþ
ïîëó÷åíèÿ õîðèîíà, ïëàöåíòû, àìíèîòè÷åñêîé æèäêîñòè.

Íàðóøåíèÿ êàðèîòèïà ïðè öèòîãåíåòè÷åñêîì èññëåäîâà-
íèè âûÿâëåíû â îñíîâíîé ãðóïïå â 26,2% (n = 64): òðèñîìèÿ 21
— 37 íàáëþäåíèé, 18 — 11 íàáëþäåíèé, 13 — 4 íàáëþäåíèÿ,
íàðóøåíèÿ êîëè÷åñòâà Õ-õðîìîñîì — 4 íàáëþäåíèÿ, íåñáà-
ëàíñèðîâàííûå ñòðóêòóðíûå ïåðåñòðîéêè de novo — 6 íàáëþäå-
íèé. Â ãðóïïå ñðàâíåíèÿ ó ïëîäà æåíùèíû-íîñèòåëüíèöû ðî-
áåðòñîíîâñêîé òðàíñëîêàöèè 45,ÕÕ,der(13;14);(q10;q10) äèà-
ãíîñòèðîâàí êàðèîòèï àíàëîãè÷íûé ìàòåðèíñêîìó. Ìåòîäîì
aCGH äîïîëíèòåëüíî îáñëåäîâàíî 16 áåðåìåííûõ æåíùèí
ñ àíîìàëüíûì êàðèîòèïîì ïëîäà (ãðóïïà ¹1), 20 — ñ íîðìàëü-
íûì (ãðóïïà ¹2) è 21 ïàöèåíòêà èç ãðóïïû ñðàâíåíèÿ (ãðóïïà
¹3). Â ãðóïïå ¹1 ðåçóëüòàòû ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêîãî è
öèòîãåíåòè÷åñêîãî ìåòîäà ñîâïàäàëè. Â ãðóïïå ¹3 ìåòîäîì
aCGH õðîìîñîìíàÿ ïåðåñòðîéêà 45,ÕÕ,der(13;14);(q10;q10) íå
áûëà îáíàðóæåíà, òàê êàê èìåëñÿ ñáàëàíñèðîâàííûé êàðèî-
òèï, ó îñòàëüíûõ ïëîäîâ áûëè âûÿâëåíû òîëüêî äîáðîêà÷åñò-
âåííûå âàðèàöèè ÷èñëà êîïèé ÄÍÊ (copy number variation —
CNV). Â ãðóïïå ¹2 ó òð¸õ ïëîäîâ âûÿâëåíû ïàòîãåííûå CNV,
â òîì ÷èñëå âûÿâëåí ðàíåå îïèñàííûé ñèíäðîì ìèêðîäåëåöèè
13q31.3q34, àññîöèèðîâàííûé ñ ãðóáûìè ïîðîêàìè ðàçâèòèÿ
â ñî÷åòàíèè ñ äóïëèêàöèåé 10q26.11q26.3. Ìåòîä aCGH ïðåî-
äîëåâàåò íåêîòîðûå îãðàíè÷åíèÿ ñòàíäàðòíîãî êàðèîòèïèðî-
âàíèÿ è ìîæåò áûòü ïîëåçåí ïðè äèàãíîñòèêå ìèêðîõðîìîñîì-
íûõ àíîìàëèé ó ïëîäîâ ñ óâåëè÷åíèåì ÒÂÏ ïðè åãî íîðìàëü-
íîì êàðèîòèïå.

Ñòàíäàðòû áèîõèìè÷åñêîãî ñêðèíèíãà
â 1-ì òðèìåñòðå áåðåìåííîñòè

Êàùååâà Ò.Ê.

ÔÃÁÍÓ «Íàó÷íî-èññëåäîâàòåëüñêèé èíñòèòóò àêóøåðñòâà, ãè-
íåêîëîãèè è ðåïðîäóêòîëîãèè èì. Ä.Î. Îòòà», Ñàíêò-Ïåòåðáóðã

Â àâãóñòå 2014 ã. â Êàçàíè áûëè ïîäâåäåíû ïÿòèëåòíèå
èòîãè âûïîëíåíèÿ Òåððèòîðèàëüíîé ïðîãðàììû, íàïðàâëåí-
íîé íà âíåäðåíèå â ðåãèîíàõ ñòðàíû êîìáèíèðîâàííîãî ñêðè-
íèíãà (ÊÑ) (áèîõèìè÷åñêîãî è óëüòðàçâóêîâîãî) â 1-ì òðèìå-
ñòðå áåðåìåííîñòè. Òàêîé ÊÑ íà÷àë âíåäðÿòüñÿ â Ñàíêò-Ïå-
òåðáóðãå ñ 2003ã. Â ðåçóëüòàòå ïðèìåíåíèÿ ÊÑ â ðÿäå ðåãèîíîâ
ÐÔ îòìå÷åíî çíà÷èòåëüíîå ïîâûøåíèå ýôôåêòèâíîñòè ïðå-
íàòàëüíîé äèàãíîñòèêè (ÏÄ) ïðè óñëîâèè ñòðîãîãî ñîáëþäå-

íèÿ îïðåäåë¸ííûõ ñòàíäàðòîâ áèîõèìè÷åñêîãî è ÓÇ ñêðèíèí-
ãà. Ðàçîáù¸ííîñòü äåéñòâèé ñïåöèàëèñòîâ ÓÇ è àêóøåðñêîé
ñëóæá è îòñóòñòâèå ñòàíäàðòîâ ïðèâîäèò ê ñóùåñòâåííîìó
ñíèæåíèþ ýôôåêòèâíîñòè ÊÑ, ê óâåëè÷åíèþ ÷èñëà ëîæíîïî-
ëîæèòåëüíûõ è ëîæíîîòðèöàòåëüíûõ ðåçóëüòàòîâ. Ïðè íàëè-
÷èè ñîâðåìåííûõ àíàëèçàòîðîâ îñíîâíàÿ ïîãðåøíîñòü â áèî-
õèìè÷åñêîì ñêðèíèíãå âîçíèêàåò çà ñ÷¸ò îøèáîê îïðåäåëå-
íèÿ ñðîêà áåðåìåííîñòè. Ñâåñòè ê ìèíèìóìó âëèÿíèå ýòîé
ïîãðåøíîñòè ìîæíî ïîñòîÿííûì êîíòðîëåì è êîððåêöèåé
ìåäèàí, ëèáî ñ ïîìîùüþ æ¸ñòêîãî ñîáëþäåíèÿ ñòàíäàðòîâ ÓÇ
èçìåðåíèé. Ñòàáèëüíîñòü èçìåðåíèÿ òîëùèíû âîðîòíèêîâîãî
ïðîñòðàíñòâà è ðåãèñòðàöèÿ äðóãèõ ÓÇ ìàðê¸ðîâ õðîìîñîìíîé
ïàòîëîãèè ó ïëîäà ïîÿâëÿåòñÿ òîëüêî ïîñëå áîëüøîãî ÷èñëà
ñàìîñòîÿòåëüíûõ èçìåðåíèé, ïîýòîìó íåîáõîäèìû ïîñòîÿí-
íûå òðåíèðîâêè ñïåöèàëèñòà, àóäèò èçìåðåíèé ÓÇ ïàðàìåòðîâ
íà äîñòàòî÷íîé âûáîðêå ïàöèåíòîâ ñ êîíòðîëåì êà÷åñòâà ñî-
õðàí¸ííûõ èçîáðàæåíèé. Âàæíóþ ðîëü èãðàåò âûáîð êðèòå-
ðèÿ, ïî êîòîðîìó ðåçóëüòàòû ñêðèíèíãà áóäóò ñ÷èòàòüñÿ ïîëî-
æèòåëüíûìè (ïàöèåíòêè íóæäàþòñÿ â äîïîëíèòåëüíîì îáñëå-
äîâàíèè) èëè îòðèöàòåëüíûìè (ïàöèåíòêè íå îòíîñèòñÿ
â ãðóïïó ïîâûøåííîãî ðèñêà õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè ïëîäà).
Òî÷íîñòü ðåçóëüòàòîâ áèîõèìè÷åñêèõ è ÓÇ èçìåðåíèé, âûñî-
êàÿ êâàëèôèêàöèÿ ñïåöèàëèñòà â îáëàñòè ïðåíàòàëüíîãî êîí-
ñóëüòèðîâàíèÿ ïîçâîëÿåò óìåíüøèòü ðàçìåð ãðóïïû âûñîêîãî
ðèñêà äî 1—3% è, ñîîòâåòñòâåííî, ñâåñòè ê ìèíèìóìó ÷èñëî
íåîáõîäèìûõ èíâàçèâíûõ ïðîöåäóð. Â äîêëàäå ïðîâîäèòñÿ
ñðàâíåíèå ðàçëè÷íûõ áèîõèìè÷åñêèõ àíàëèçàòîðîâ, ïðîãðàìì
ðàñ÷¸òà ðèñêà è îöåíêà âëèÿíèÿ ïîðîãîâîãî çíà÷åíèÿ ðèñêà
íà ýôôåêòèâíîñòü âûÿâëåíèÿ ïëîäîâ ñ õðîìîñîìíûìè àíîìà-
ëèÿìè.

Çíà÷åíèå áèîõèìè÷åñêîãî
ïðåíàòàëüíîãî ñêðèíèíãà
â ýïîõó íåèíâàçèâíîé äèàãíîñòèêè

Êàùååâà Ò.Ê., Áàðàíîâ Â.Ñ.

ÔÃÁÍÓ «Íàó÷íî-èññëåäîâàòåëüñêèé èíñòèòóò àêóøåðñòâà, ãè-
íåêîëîãèè è ðåïðîäóêòîëîãèè èì. Ä.Î. Îòòà», Ñàíêò-Ïåòåðáóðã

Ïðåíàòàëüíûé êîìáèíèðîâàííûé (áèîõèìè÷åñêèé è óëüò-
ðàçâóêîâîé) ñêðèíèíã (ÊÑ) ñòàë ðóòèííûì ìåòîäîì ôîðìèðî-
âàíèÿ ãðóïï áåðåìåííûõ âûñîêîãî ðèñêà ïî ðîæäåíèþ äåòåé
ñ õðîìîñîìíûìè àáåððàöèÿìè (ÕÀ) è, â ïåðâóþ î÷åðåäü, ñ ñèí-
äðîìîì Äàóíà. Îêîí÷àòåëüíûé äèàãíîç óñòàíàâëèâàåòñÿ ïóò¸ì
ïðîâåäåíèÿ èíâàçèâíîãî âìåøàòåëüñòâà ñ öåëüþ ïîëó÷åíèÿ
êëåòîê ïëîäà è àíàëèçîì åãî êàðèîòèïà. Íåñîìíåííî, ñóùåñò-
âóåò îïðåäåë¸ííûé ðèñê ïðåðûâàíèÿ áåðåìåííîñòè ïîñëå èí-
âàçèâíîé ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè (ÈÏÄ), îäíàêî åãî âåëè-
÷èíà ñîãëàñíî íàøåìó ìíîãîëåòíåìó îïûòó ïîñëåäíèì çàðó-
áåæíûì äàííûì íå ïðåâûøàåò 0,1—0,5%. Èñïîëüçîâàíèå ñî-
âðåìåííûõ ÓÇ àïïàðàòîâ ýêñïåðòíîãî êëàññà â ñî÷åòàíèè
ñ áèîõèìè÷åñêèì àíàëèçîì ìàðê¸ðíûõ áåëêîâ â ñûâîðîòêå
êðîâè áåðåìåííîé â óñëîâèÿõ ïðèìåíåíèÿ ÷¸òêî ðàçðàáîòàí-
íûõ ñòàíäàðòîâ ÊÑ è àâòîìàòè÷åñêèõ êîìïüþòåðíûõ ïðîãðàìì
ðàñ÷¸òà ðèñêà ïîçâîëÿåò äîñòè÷ü ýôôåêòèâíîñòè ÊÑ â ðàííèå
ñðîêè áåðåìåííîñòè äî 90—95% (ïðè ñíèæåíèè ÷èñëà ëîæíî-
ïîëîæèòåëüíûõ ðåçóëüòàòîâ äî 1—1,5%). Íà÷èíàÿ ñ 90-õ ãîäîâ
ïðîøëîãî âåêà ïðåäïðèíèìàëèñü ìíîãî÷èñëåííûå ïîïûòêè
âûäåëåíèÿ êëåòîê, à ïîçæå — íóêëåèíîâûõ êèñëîò ïëîäà, íàõî-
äÿùèõñÿ â êðîâîòîêå áåðåìåííîé. Íåèíâàçèâíàÿ òåõíîëîãèÿ
îáíàðóæåíèÿ «ëèøíåé» õðîìîñîìû 21 ó ïëîäà è ñàìà íåèíâà-
çèâíàÿ ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà (ÍÈÏÄ) ñòàëà ðåàëüíîé è
íà÷àëà àêòèâíî ðåêëàìèðîâàòüñÿ ñ 2011ã. Ê íàñòîÿùåìó âðåìå-
íè â ÑØÀ, Êèòàå è Çàïàäíîé Åâðîïå ÷èñëî ÍÈÏÄ ñîñòàâëÿåò
íåñêîëüêî ñîòåí òûñÿ÷. Âìåñòå ñ òåì àíàëèç áîëüøîãî ñòàòè-
ñòè÷åñêîãî ìàòåðèàëà, ñâèäåòåëüñòâóåò î òîì, ÷òî êðîìå íåñî-
ìíåííûõ äîñòîèíñòâ ó ýòîãî ìåòîäà ñóùåñòâóåò ðÿä îãðàíè÷å-
íèé (êîëè÷åñòâî ôåòàëüíîé ÄÍÊ â êðîâè ìàòåðè, ìíîãîïëîä-
íàÿ áåðåìåííîñòü, ìîçàèöèçì õðîìîñîì, íàëè÷èå ëîæíîîòðè-

«Ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà íàñëåäñòâåííûõ è âðîæä¸ííûõ çàáîëåâàíèé: íàñòîÿùåå è áóäóùåå»
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öàòåëüíûõ è ëîæíîïîëîæèòåëüíûõ ðåçóëüòàòîâ è äð.), íå ïî-
çâîëÿþùèõ äîñòîâåðíî óñòàíîâèòü íàëè÷èå ÑÄ ó ïëîäà. Íà ñå-
ãîäíÿ ñ÷èòàåòñÿ, ÷òî ìåòîä ÍÈÏÄ ñëåäóåò ðàññìàòðèâàòü êàê
ñêðèíèðóþùèé, íî íå äèàãíîñòè÷åñêèé. Â äîêëàäå îáîñíîâû-
âàåòñÿ ïîëîæåíèå î òîì, ÷òî íåçàâèñèìî îò äàëüíåéøèõ óñïå-
õîâ òåõíîëîãèè ÍÈÏÄ ñòàâøèé óæå êëàññè÷åñêèì ñòàíäàðòîì
ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè ìåòîä ÊÑ äîëæåí áûòü ñîõðàíåí.
Çîëîòûì ñòàíäàðòîì ÏÄ åù¸ íà íåîïðåäåë¸ííî äîëãèé ñðîê
ñîõðàíÿåòñÿ è êàðèîòèïèðîâàíèå ïëîäà, äîïîëíåííîå ïðè íå-
îáõîäèìîñòè, èññëåäîâàíèåì ìèêðîõðîìîñîìíûõ íàðóøåíèé.
Â çàêëþ÷åíèå â äîêëàäå äàí àíàëèç ýôôåêòèâíîñòè ÊÑ, ðåçóëü-
òàòîâ ÈÏÄ â Ñàíêò-Ïåòåðáóðãå è îáñóæäàþòñÿ âîçìîæíîñòè
ïðèìåíåíèÿ ÍÈÏÄ â àëãîðèòìå îáñëåäîâàíèÿ áåðåìåííûõ ãî-
ðîäà.

Ãåíåòè÷åñêèé áèîõèìè÷åñêèé ñêðèíèíã áåðåìåííûõ â
Ðåñïóáëèêå Êàçàõñòàí:
èòîãè 2014 ãîäà

Êèðèêáàåâà Ì.Ñ., Ñàëèìáàåâà Ä.Í., Ñâÿòîâà Ã.Ñ.

Ðåñïóáëèêàíñêàÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêàÿ êîíñóëüòàöèÿ, Íàó÷íûé
öåíòð àêóøåðñòâà, ãèíåêîëîãèè è ïåðèíàòîëîãèè ÌÇÑÐ ÐÊ
050020, Êàçàõñòàí, ã.Àëìàòû, ïðîñïåêò Äîñòûê, 125, e-mail:
respmgk@mail.ru

Ðåñïóáëèêàíñêàÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêàÿ êîíñóëüòàöèÿ ÍÖ
ÀÃèÏ ÌÇÑÐ êîîðäèíèðóåò ðàáîòó è êîíòðîëèðóåò ãåíåòè÷å-
ñêèé áèîõèìè÷åñêèé ñêðèíèíã áåðåìåííûõ â Ðåñïóáëèêå Êà-
çàõñòàí (ÐÊ). Â 2014 ã. ïðåíàòàëüíûé ãåíåòè÷åñêèé ñêðèíèíã
(ÏÑ) ïðîøëè 257517 áåðåìåííûõ, ÷òî ñîñòàâèëî 64,8%. Â ðàç-
ëè÷íûõ ðåãèîíàõ ÐÊ îõâàò ÏÑ âàðüèðîâàë îò 36% äî 99%. ÏÑ 1
òðèìåñòðà ïðîøëè 40,8% áåðåìåííûõ, 2 òðèìåñòðà — 45,6% è
êîìáèíèðîâàííûé òåñò — 13,6% îò îáùåãî êîëè÷åñòâà ïðî-
ñêðèíèðîâàííûõ áåðåìåííûõ. Â ãðóïïó ðèñêà ïî îòêëîíåíèþ
ñûâîðîòî÷íûõ ìàðê¸ðîâ (ÑÌ) è ðàçëè÷íûõ ñî÷åòàíèé ñ âîçðà-
ñòíûì ôàêòîðîì (ÂÔ) è ÓÇ-ìàðê¸ðàìè (ÓÇÌ), âîøëè 72,4%
áåðåìåííûõ îò îáùåãî ÷èñëà áåðåìåííûõ ãðóïïû ðèñêà, èç íèõ
1718 ïðîøëè èíâàçèâíóþ ïðåíàòàëüíóþ äèàãíîñòèêó. Õðîìî-
ñîìíàÿ ïàòîëîãèÿ (ÕÏ) âíóòðèóòðîáíîãî ïëîäà áûëà äèàãíîñ-
òèðîâàíà â 87 ñëó÷àÿõ (êîýôôèöèåíò ýôôåêòèâíîñòè ÈÏÄ
5,1% è 1:20).

Â ñòðóêòóðå ïîêàçàíèÿ äëÿ ÈÏÄ îòêëîíåíèÿ ÑÌ ñîñòàâèëè
53,3%, ÑÌ+ÂÔ — 29,4%, ÑÌ+ÓÇÌ — 11,1% è ÑÌ+ÂÔ+ÓÇÌ
— 6,3%. Íàèáîëåå äèàãíîñòè÷åñêè çíà÷èìûì äëÿ âûÿâëåíèÿ
ÕÏ ïëîäà áûëà êîìáèíàöèÿ ÑÌ+ÂÔ+ÓÇÌ, ÕÏ äèàãíîòèðîâà-
íà â 13,9% ñëó÷àÿõ (1:7). Ñî÷åòàíèå ÑÌ+ÂÔ è ÑÌ+ÓÇÌ áûëè
ïðàêòè÷åñêè ðàâíîçíà÷íû (6,9%, 1:14 è 6,3%, 1:16 ñîîòâåòñò-
âåííî). Íàèìåíåå çíà÷èìûì áûëè ÑÌ (2,7%, 1:37).

Áûëè ïðîàíàëèçèðîâàíû ÌîÌû äëÿ ÑÌ â 1 è 2 òðèìåñòðàõ
ïðè ïîäòâåðæä¸ííîé ÕÏ. Äëÿ ñèíäðîìà Äàóíà â 1 òðèìåñòðå
ÏÀÏÏ-À êîëåáàëñÿ îò 0,12 äî 1,5 ÌîÌ (ñðåäíåå 0,60 ÌîÌ),
�-ÕÃ× îò 0,35 äî 5,0 ÌîÌ (ñðåäíåå 2,16 ÌîÌ), âî 2 òðèìåñòðå
ÀÔÏ îò 0,25 äî 2,31 ÌîÌ (ñðåäíåå 0,91 ÌîÌ), �-ÕÃ× îò 0,8 äî
6,32 ÌîÌ (ñðåäíåå 2,56 ÌîÌ) è ÍÝ îò 0,5 äî 2,0 ÌîÌ (ñðåäíåå
1,02 ÌîÌ). Äëÿ ñèíäðîìà Ýäâàðñà â 1 òðèìåñòðå ÏÀÏÏ-À âà-
ðüèðîâàë îò 0,2 äî 0,82 ÌîÌ (ñðåäíåå 0,40 ÌîÌ), �-ÕÃ× îò 0,2
äî 1,13 ÌîÌ (ñðåäíåå 0,59 ÌîÌ), âî 2 òðèìåñòðå ÀÔÏ îò 0,49
äî 1,29 ÌîÌ (ñðåäíåå 0,81 ÌîÌ), �-ÕÃ× îò 0,33 äî 0,84 ÌîÌ
(ñðåäíåå 0,43 ÌîÌ) è ÍÝ îò 0,5 äî 1,54 ÌîÌ (ñðåäíåå
0,97 ÌîÌ).

Òàêèì îáðàçîì, â 2014 ã. íàèáîëåå äèàãíîñòè÷åñêè çíà÷è-
ìûì äëÿ âûÿâëåíèÿ ÕÏ ïëîäà áûëà êîìáèíàöèÿ ÑÌ + ÂÔ +
ÓÇÌ è íàèáîëåå èíôîðìàòèâíûì ñûâîðîòî÷íûì ìàðê¸ðîì
áûë �-ÕÃ×, êàê â 1, òàê è âî 2 òðèìåñòðå áåðåìåííîñòè. Äëÿ ïî-
âûøåíèÿ êà÷åñòâà ïðåíàòàëüíîãî áèîõèìè÷åñêîãî ñêðèíèíãà
â ÐÊ ðåãèîíàëüíûå ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêèå êîíñóëüòàöèè ïðîõî-
äÿò âíóòðèëàáîðàòîðíûé, ìåæëàáîðàòîðíûé è ìåæäóíàðîäíûé
êîíòðîëü êà÷åñòâà (RIQAS, UK).

Ýôôåêòèâíîñòü ñîâðåìåííûõ ìåòîäîâ
ëàáîðàòîðíîé äèàãíîñòèêè õðîìîñîìíûõ íàðóøåíèé
â ïðåíàòàëüíîé öèòîãåíåòèêå

Êëèìîâà Ì.È., Òèõîíîâà Î.À.

Ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêàÿ êîíñóëüòàöèÿ, ÁÓÇ ÂÎ ÂÎÊÁ¹1
Âîðîíåæ, Ìîñêîâñêèé ïðîñïåêò, 151. å-mail: klimova_mi@mail.ru

Ïðåíàòàëüíîå êàðèîòèïèðîâàíèå â ñëó÷àå âûñîêîãî ãåíå-
òè÷åñêîãî ðèñêà ÿâëÿåòñÿ îáÿçàòåëüíûì ýòàïîì îáñëåäîâàíèÿ
áåðåìåííûõ æåíùèí, îäíàêî èññëåäîâàíèå êàðèîòèïà ïëîäà
â ïåðâîì òðèìåñòðå îáóñëîâèëî íåîáõîäèìîñòü ìèíèìèçèðî-
âàòü ñðîêè åãî ïðîâåäåíèÿ ïðè ñîõðàíåíèè ìàêñèìàëüíîé äî-
ñòîâåðíîñòè.

Öåëü äàííîé ðàáîòû — àíàëèç ýôôåêòèâíîñòè ëàáîðàòîð-
íûõ ìåòîäîâ äèàãíîñòèêè õðîìîñîìíûõ íàðóøåíèé ó ïëîäà
öèòîãåíåòè÷åñêèìè (ÏÖÃ), ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷åñêèìè
(FISH) è ìîëåêóëÿðíûìè ìåòîäàìè (MLPA) â ñâÿçè ñ íåîáõî-
äèìîñòüþ ìèíèìèçàöèè ïðîäîëæèòåëüíîñòè èññëåäîâàíèÿ ïðè
îòñóòñòâèè ÷¸òêî ïðåäïèñàííîãî äèàãíîñòè÷åñêîãî àëãîðèòìà
ïðåíàòàëüíîãî êàðèîòèïèðîâàíèÿ.

Èññëåäîâàíèÿ êàðèîòèïà âûïîëíåíû â 2013—2014 ãã. íà
ìåòàôàçíûõ GTG-îêðàøåííûõ õðîìîñîìàõ, ïîëó÷åííûõ èç
êëåòîê âîðñèí õîðèîíà/ïëàöåíòû ìåòîäîì «ïðÿìîé» ïîñòàíîâ-
êè, ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷åñêèå — ìåòîäîì èíòåðôàçíîé
FISH ñ öåíòðîìåðíûìè çîíäàìè íà õðîìîñîìû Õ, Y, 13, 18, 21
íàáîðàìè Metasystems (Ãåðìàíèÿ). ÄÍÊ-èññëåäîâàíèÿ ïî âû-
ÿâëåíèþ àíåóïëîèäèé ïî 13,18 è 21 õðîìîñîìàì âûïîëíåíû íà
ãåíîìíîé ÄÍÊ âîðñèí õîðèîíà ìåòîäîì MLPA íà ñåêâåíàòîðå
AB PRISM 310 íàáîðàìè ôèðìû MRC Holland (Ãîëëàíäèÿ) ïî
ïðîòîêîëàì ôèðì ïðîèçâîäèòåëåé.

Ïðîâåäåíî 704 ÏÖÃ, 198 èññëåäîâàíèé FISH, 152 èññëåäî-
âàíèÿ MLPA ïðè íèçêîé ìèòîòè÷åñêîé àêòèâíîñòè õîðèîíà,
õðîìîñîìíîì ìîçàèöèçìå, Âûÿâëåíî 164 ÕÀ, â òîì ÷èñëå ðåãó-
ëÿðíûå òðèñîìèè — 126 ñëó÷àåâ, ìîíîñîìèè Õ — 15, òðèïëîè-
äèè — 14, ìîçàè÷íûå íàðóøåíèÿ — 6, ñòðóêòóðíûå — 5. Ðåçóëü-
òàò FISH íå ñîîòâåòñòâîâàë öèòîãåíåòè÷åñêîìó çàêëþ÷åíèþ
â 3 ñëó÷àÿõ ìîçàè÷íûõ íàðóøåíèé ïî õðîìîñîìàì Õ, 18 è 21, è
ïîçâîëèë âûÿâèòü íèçêîóðîâíåâûé ìîçàèöèçì è äèôôåðåíöè-
ðîâàòü ìîíîñîìèþ Õ-õðîìîñîìû ñ àðòåôàêòîì. Òðèñîìèè ïî
õðîìîñîìàì 13, 18 è 21 äèàãíîñòèðîâàíû MLPA â 18 ñëó÷àÿõ,
÷òî ñîãëàñóåòñÿ ñ ðåçóëüòàòàìè ÏÖÄ è FISH,ïðîâåäåíà èäåíòè-
ôèêàöèÿ ñåãìåíòíîé ìîíîñîìèè äëèííîãî ïëå÷à 18 õðîìîñî-
ìû. Îäíàêî òðèïëîèäèè, âûÿâëåííûå â ýòîé ãðóïïå îáñëåäî-
âàííûõ â 6 ïðåíàòàëüíûõ öèòîãåíåòè÷åñêèõ èññëåäîâàíèÿõ,
ìåòîäîì MLPA äèàãíîñòèðîâàíû íå áûëè, ÷òî ñâèäåòåëüñòâóåò
î íåýôôåêòèâíîñòè ìåòîäà â äèàãíîñòèêå ñèíäðîìà òðèïëîè-
äèè. Òàêèì îáðàçîì, íàèáîëåå èíôîðìàòèâíûì ìåòîäîì ïðå-
íàòàëüíîãî êàðèîòèïèðîâàíèÿ ÿâëÿåòñÿ öèòîãåíåòè÷åñêèé, îä-
íàêî èñïîëüçîâàíèå FISH è MLPA ïîâûøàåò äîñòîâåðíîñòü
öèòîãåíåòè÷åñêîãî èññëåäîâàíèÿ.

Ðåçóëüòàòû ïðîâåäåíèÿ ïðåèìïëàíòàöèîííîãî
ãåíåòè÷åñêîãî ñêðèíèíãà (ÏÃÑ) ìåòîäîì
ñðàâíèòåëüíîé ãåíîìíîé ãèáðèäèçàöèè

Êîâàëåâà ß.Â., Ñåðãååâ Ñ.À., Çèíèíàà Þ.Ì.,

Êîíîâàëîâ Ô.À., Ìàðàõîíîâ À.Â.,

Èñàåâ À.À., Ïîìåðàíöåâà Å.À.

ÎÎÎ «ÖÃÐÌ ÈÑÊ×», 119991, Ìîñêâà, óë. Ãóáêèíà, ä. 3, êîðï. 1;
kovaleva@genetico.ru

Ïðåèìïëàíòàöèîííûé ãåíåòè÷åñêèé ñêðèíèíã (ÏÃÑ)
ïðåäñòàâëÿåò ñîáîé êîìïëåêñ ìåòîäîâ, íàïðàâëåííûõ íà îïðå-
äåëåíèå õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé è ìîíîãåííûõ çàáîëåâàíèé
ó ýìáðèîíîâ â öèêëå ÝÊÎ-ÈÊÑÈ äî èõ ïåðåíîñà â ïîëîñòü
ìàòêè.

Íà ñåãîäíÿøíèé äåíü â ìèðå ñàìûì ðàñïðîñòðàí¸ííûì è
íàä¸æíûì ìåòîäîì äëÿ âûÿâëåíèÿ õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé,
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òàêèõ, êàê ÷èñëåííûå íàðóøåíèÿ è êðóïíûå àáåððàöèè, ÿâëÿ-
åòñÿ ñðàâíèòåëüíàÿ ãåíîìíàÿ ãèáðèäèçàöèÿ (ÑÃÃ) íà ìèêðî-
ìàòðèöàõ.

Â ëàáîðàòîðèè Genetico ÖÃÐÌ ÈÑÊ× ïðèìåíÿåòñÿ ýòà ìå-
òîäèêà.

Ýòàïàìè ÏÃÑ-ÑÃÃ ÿâëÿþòñÿ: ïîëíîãåíîìíàÿ àìïëèôèêà-
öèÿ ÄÍÊ èç áèîïòàòà, ïîëó÷åííîãî îò ýìáðèîíà íà 3-é èëè 5-é
äåíü åãî ðàçâèòèÿ, ñ ïîñëåäóþùèì ôëóîðåñöåíòíûì ìå÷åíèåì
è êîíêóðåíòíîé ãèáðèäèçàöèåé íà BAC-÷èïå. Äëÿ âèçóàëèçà-
öèè ïðîøåäøåé ãèáðèäèçàöèè ïðèìåíÿåòñÿ ëàçåðíîå ñêàíèðî-
âàíèå ìèêðîìàòðèö è êîìïüþòåðíàÿ îáðàáîòêà ïîëó÷åííûõ
ñèãíàëîâ îò ôëóîðåñöåíòíûõ ìåòîê. Äëÿ ïîñòàíîâêè ÏÃÑ èñ-
ïîëüçîâàëèñü êîììåð÷åñêèå íàáîðû 24sure ïðîèçâîäñòâà êîì-
ïàíèè Illumina, USA.

Ñ èþíÿ 2013 ã. ïî ôåâðàëü 2015 ã. â ëàáîðàòîðèè ïðîàíàëè-
çèðîâàíî 507 îáðàçöîâ èç 107 öèêëîâ ÝÊÎ-ÈÊÑÈ, èç íèõ
109 áëàñòîìåðîâ, ïîëó÷åííûõ íà 3-é äåíü ðàçâèòèÿ ýìáðèîíà, è
398 îáðàçöîâ òðîôýêòîäåðìû, ïîëó÷åííûõ íà 5-é äåíü ðàçâè-
òèÿ ýìáðèîíà. Ñðåäíèé âîçðàñò æåíùèí, îáðàòèâøèõñÿ çà ïî-
ìîùüþ â öåíòðû ÝÊÎ, 38 ëåò.

Â ðåçóëüòàòå ïðîâåäåíèÿ ãåíåòè÷åñêîãî ñêðèíèíãà äîëÿ âû-
ÿâëåííûõ ýìáðèîíîâ ñ íîðìàëüíûì êàðèîòèïîì, êîòîðûå ïðè-
ãîäíû äëÿ ïåðåíîñà, ñîñòàâèëà 38,8% (197).

Äîëÿ ýìáðèîíîâ ñ àíîìàëüíûì êàðèîòèïîì 52,5% (266), èç
íèõ ó 83,4% (222) îáíàðóæåíî íàðóøåíèå ÷èñëåííîñòè õðîìî-
ñîì è ó 6,4% (17) èçîëèðîâàííûå ñåãìåíòàðíûå äåëåöèè èëè
äóïëèêàöèè.

Äîëÿ ýìáðèîíîâ, ïî êîòîðûì áûëà ïîëó÷åíà íåïîëíàÿ èí-
ôîðìàöèÿ (îáû÷íî îòñóòñòâèå äàííûõ ïî îäíîé èç 23 ïàð õðî-
ìîñîì) ñîñòàâèëà 5,9% (30).

Òàêèì îáðàçîì, äîëÿ ýìáðèîíîâ ñ àíîìàëüíûì êàðèîòè-
ïîì ñîñòàâëÿåò áîëüøóþ ÷àñòü ïðîàíàëèçèðîâàííûõ îáðàç-
öîâ. Ïðèìåíåíèå ìåòîäà ÑÃÃ ïîçâîëÿåò óâåëè÷èòü âåðîÿò-
íîñòü íàñòóïëåíèÿ è áëàãîïîëó÷íîãî ïðîòåêàíèÿ áåðåìåííî-
ñòè, òàê êàê äëÿ èìïëàíòàöèè ðåêîìåíäóþòñÿ òîëüêî ýóïëîèä-
íûå ýìáðèîíû.

Âíåøíÿÿ îöåíêà êà÷åñòâà
áèîõèìè÷åñêîãî ñêðèíèíãà
õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé
â 1 òðèìåñòðå áåðåìåííîñòè

Êîêàðîâöåâà Ñ.Í., Êàëàøíèêîâà Å.À., Ñåðêîâà Í.À.

ÃÁÓÇ ÌÎ ÌÎÍÈÈÀÃ, Ìîñêâà, 100101, Ïîêðîâêà 22à
E-mail: immgen@yandex.ru

Êîíòðîëü êà÷åñòâà âñåõ ñîñòàâëÿþùèõ çâåíüåâ êîìáèíèðî-
âàííîãî ñêðèíèíãà 1 òðèìåñòðà áåðåìåííîñòè ÿâëÿåòñÿ îáÿçà-
òåëüíûì óñëîâèåì ïðàâèëüíîñòè åãî ïðîâåäåíèÿ è ïîâûøåíèÿ
ýôôåêòèâíîñòè åãî àëãîðèòìîâ.

Áèîõèìè÷åñêèé ñêðèíèíã ïåðâîãî òðèìåñòðà ïðîâîäèëè
ó æåíùèí â ñðîêå 11—14 íåäåëü áåðåìåííîñòè íà àíàëèçàòîðå
Brahms Kryptor (TRACE-òåõíîëîãèÿ) ñ îïðåäåëåíèåì ìàòåðèí-
ñêèõ ñûâîðîòî÷íûõ ìàðê¸ðîâ (PAPP-A è ñâîáîäíîé ñóáúåäè-
íèöû �-ÕÃ×). Âíåøíÿÿ îöåíêà êà÷åñòâà (ÂÎÊ) ïðåäñòàâëÿëà
ñîáîé ðåòðîñïåêòèâíóþ îöåíêó êà÷åñòâà ðåçóëüòàòîâ ïîñëå èõ
êëèíè÷åñêîãî èñïîëüçîâàíèÿ ñ ïîìîùüþ ðîññèéñêîé ôåäåðà-
ëüíîé ñèñòåìû âíåøíåé îöåíêè êà÷åñòâà (ÔÑÂÎÊ), à òàêæå
ìåæäóíàðîäíîé ïðîãðàììû RIQAS (Randox International Quali-
ty Assessment Scheme). Ïðîãðàììà RIQAS âêëþ÷àëà â ñåáÿ 12
öèêëîâ â ãîä, â êàæäîì èç êîòîðûõ áûëî ïðîàíàëèçèðîâàíî ïî
12 îáðàçöîâ äëÿ êàæäîãî àíàëèçàòîðà («ñëåïûå ïðîáû» áåç óêà-
çàíèÿ êîíöåíòðàöèè àíàëèòîâ). Ðåçóëüòàòû ëàáîðàòîðèè îáðà-
áàòûâàëè îïåðàòèâíî, â òå÷åíèå 72 ÷àñîâ ïî èñòå÷åíèè óñòà-
íîâëåííîé êîíå÷íîé äàòû îòïðàâêè è âûñûëàëè â ýëåêòðîííîì
âèäå. ÂÎÊ îòðàæàëà ñòàòèñòè÷åñêèé àíàëèç ïî âñåì ïàðàìåò-
ðàì îïðåäåëÿåìîãî ïîêàçàòåëÿ, èñïîëüçóåìîãî ìåòîäà, îáîðó-
äîâàíèÿ; ñðàâíåíèå ãðóïïû èíñòðóìåíòîâ, ìåòîäà ãðóïïû è ñî-
âîêóïíîñòè ìåòîäîâ ñ îòîáðàæåíèåì ðåçóëüòàòîâ â âèäå ãèñòîã-

ðàìì; èäåíòèôèêàöèÿ òðåíäîâ, ñìåùåíèé è èçìåíåíèé òî÷íî-
ñòè; èäåíòèôèêàöèÿ ïðèåìëåìîãî è íåóäîâëåòâîðèòåëüíîãî êà-
÷åñòâà àíàëèçà ñ èñïîëüçîâàíèåì ñîîòâåòñòâóþùèõ öåëåâîìó
íàçíà÷åíèþ èíäèêàòîðîâ. Ãðàôèê êîíòðîëüíîé îöåíêè îòî-
áðàæàë ðåçóëüòàò â äâèæóùåìñÿ îêíå ïî ïîñëåäíèì 20 îáðàç-
öàì. Êîíòðîëüíàÿ îöåíêà ñîîòíîñèëàñü ñ ïðîöåíòîì îòêëîíå-
íèÿ âàøåãî ðåçóëüòàòà îò ñðåäíåãî çíà÷åíèÿ ê öåëåâîìó îòêëî-
íåíèþ, ÷òî ñïîñîáñòâîâàëî äîñòèæåíèþ è ïîääåðæêå ïðèåìëå-
ìîãî êà÷åñòâà èçìåðÿåìîãî àíàëèòà.

Ó÷àñòèå ëàáîðàòîðèé, ïðîâîäÿùèõ áèîõèìè÷åñêèé ñêðè-
íèíã íå òîëüêî â ïðîãðàììàõ ÔÑÂÎÊ, íî è â ìåæäóíàðîäíûõ
ïðîãðàììàõ, ïîçâîëÿåò áîëåå îáúåêòèâíî îöåíèòü êà÷åñòâî
àíàëèòè÷åñêîãî ýòàïà è ñðàçó ïîñëå ïîëó÷åíèÿ îò÷¸òîâ âíåñòè
ñîîòâåòñòâóþùèå êîððåêòèâû â ðàáîòó àíàëèòè÷åñêèõ ñèñòåì
(ïðèáîðîâ, ðåàêòèâîâ, ïåðñîíàëà).

Ïðåíàòàëüíàÿ ãåíåòèêà — ïóòü ñíèæåíèÿ
ìëàäåí÷åñêîé ñìåðòíîñòè

Êîíîíåíêî Í.È., Êîæóõîâ Ì.À., Òþðèíà Ã.Ë.,

Ðæåâêèíà Í.Í., Êîíîíîâà Ì.Â., Êóäðÿâöåâà Î.Ê.,

Æåëåçíîâà Ì.À., Êîìêîâà Ã.Â., Âÿëûõ Å.Ê.

ÁÌÓ «ÊÎÊÁ» Ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêàÿ êîíñóëüòàöèÿ,
ã.Êóðñê, óë. Ñóìñêàÿ, ä. 45 À, okb5@kurskokb.ru

Öåëü ìåðîïðèÿòèé ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè — ïðåäóïðåæ-
äåíèå ðîæäåíèÿ äåòåé ñ òÿæ¸ëûìè íàðóøåíèÿìè ðàçâèòèÿ.

Âðîæä¸ííûå ïîðîêè ðàçâèòèÿ è õðîìîñîìíûå ñèíäðîìû
ñîñòàâëÿþò 4—6% ïîïóëÿöèè è â ñòðóêòóðå ìëàäåí÷åñêîé
ñìåðòíîñòè çàíèìàþò ïåðâîå è âòîðîå ìåñòî.

Ðàííèé ïðåíàòàëüíûé ñêðèíèíã (ÐÏÑ) â Êóðñêîé îáëàñòè
áûë íà÷àò ñ ÿíâàðÿ 2012 ã. Çà òðè ãîäà îáñëåäîâàíèå ïî ïðåíà-
òàëüíîé (äîðîäîâîé) äèàãíîñòèêå íàðóøåíèé ðàçâèòèÿ ðåá¸íêà
ïðîøëè 28482 áåðåìåííûå æåíùèíû. Èç ÷èñëà æåíùèí, âçÿ-
òûõ íà ó÷¸ò ïî áåðåìåííîñòè â ñðîêå äî 13 íåäåëü, îõâàò ñîñòà-
âèë 85% (ìåæäóíàðîäíûé ñòàíäàðò >50%).

Â ãðóïïó ðèñêà âîøëè 498 æåíùèí (1,7%), ÷òî ñîîòâåòñòâó-
åò ìåæäóíàðîäíîìó ñòàíäàðòó (ÌÑ). Âñå æåíùèíû èç ãðóïïû
ðèñêà áûëè íàïðàâëåíû íà èíâàçèâíóþ ïðåíàòàëüíóþ äèàãíîñ-
òèêó (ÈÏÄ), íî ïðîøëè å¸ 265 (53%). Ïðîâåäåíî 265 èíâàçèâ-
íûõ ïðîöåäóð, èç êîòîðûõ àñïèðàöèÿ âîðñèí õîðèîíà ñîñòàâè-
ëà 189, ò.å. 71%.

Âûÿâëåíà õðîìîñîìíàÿ ïàòîëîãèÿ â 68 ñëó÷àÿõ, òàêèì îá-
ðàçîì, ýôôåêòèâíîñòü ïðåíàòàëüíîãî êàðèîòèïèðîâàíèÿ ñî-
ñòàâèëà 25% (ÌÑ >15%).

Ðàííèé ïðåíàòàëüíûé ñêðèíèíã ïîçâîëèë âûÿâèòü â ïåð-
âîì òðèìåñòðå áåðåìåííîñòè âðîæä¸ííûå ïîðîêè ðàçâèòèÿ
â 199 ñëó÷àÿõ, ò.å. 0,7% îò ÷èñëà îáñëåäîâàííûõ (ÌÑ 0,5—1%).

Ñ áîëåçíüþ Äàóíà çàðåãèñòðèðîâàíî 73 áåðåìåííîñòè: ïðåíà-
òàëüíî äèàãíîñòèðîâàí 41 ñëó÷àé, 7 — ïðîïóùåíî ñêðèíèíãîì,
25 — íå ïðîøëè îáñëåäîâàíèå ÐÏÑ. ×óâñòâèòåëüíîñòü ðàííåãî
ïðåíàòàëüíîãî ñêðèíèíãà ñîñòàâèëà 85% (ÌÑ 85—95%).

Ïðîâåäåíèå ÐÏÑ ïîçâîëèëî ïðåäóïðåäèòü ðîæäåíèå 125
äåòåé ñ èíâàëèäèçèðóþùèìè òÿæ¸ëûìè çàáîëåâàíèÿìè è íåñî-
âìåñòèìûìè ñ æèçíüþ ïîðîêàìè ðàçâèòèÿ. Ìëàäåí÷åñêàÿ
ñìåðòíîñòü çà ðàññìàòðèâàåìûé ïåðèîä ñíèçèëàñü ñ 7,3‰ äî
6,3‰, îäíàêî âðîæä¸ííûå ïîðîêè ðàçâèòèÿ îñòàþòñÿ íà ïåð-
âîì ìåñòå â ñòðóêòóðå ìëàäåí÷åñêîé ñìåðòíîñòè è 30% èç íèõ
ïðèõîäèòñÿ íà âðîæä¸ííûå ïîðîêè ñåðäöà.

Â ðàìêàõ ïîâûøåíèÿ âûÿâëÿåìîñòè âðîæä¸ííûõ ïîðîêîâ
ñåðäöà íåîáõîäèìî îñîáîå âíèìàíèå óäåëèòü ýêñïåðòíîìó óëü-
òðàçâóêîâîìó èññëåäîâàíèþ áåðåìåííûõ æåíùèí íà ñðîêå
18—20 íåäåëü áåðåìåííîñòè ïî ïðèìåðó ðàííåãî ïðåíàòàëüíî-
ãî ñêðèíèíãà. Ïðåíàòàëüíàÿ ãåíåòèêà ñòàëà îäíèì èç ðåãóëèðó-
åìûõ ïóòåé ñíèæåíèÿ ìëàäåí÷åñêîé ñìåðòíîñòè.

«Ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà íàñëåäñòâåííûõ è âðîæä¸ííûõ çàáîëåâàíèé: íàñòîÿùåå è áóäóùåå»
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Îïûò èñïîëüçîâàíèÿ «Prenatal BoBs»
â ïðàêòè÷åñêîé ìåäèöèíå Ñâåðäëîâñêîé îáëàñòè

Êîíîïëåâ À.À., Äåðÿáèíà Ñ.Ñ., Ëàãóòèíà Î.Â.

ÃÁÓÇ ÑÎ «Êëèíèêî-äèàãíîñòè÷åñêèé öåíòð «Îõðàíà çäîðîâüÿ ìà-
òåðè è ðåá¸íêà»,
620067, Ðîññèÿ, Åêàòåðèíáóðã, óë. Ôëîòñêàÿ 52,
E-mail: saxxx66@mail.ru

Â àëãîðèòìå ïðå- è ïîñòíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè çàáîëåâà-
íèé, ñâÿçàííûõ ñ ãåíåòè÷åñêèìè íàðóøåíèÿìè, âñå ÷àùå âîñ-
òðåáîâàíû ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêèå ìåòîäû èññëåäîâàíèÿ.
Îäíèì èç òàêèõ ìåòîäîâ ÿâëÿåòñÿ òåõíîëîãèÿ BACs-on-Beads
ÒÌ(BoBs), êîòîðàÿ ïîçâîëÿåò â êîðîòêèå ñðîêè îïðåäåëèòü íà-
ëè÷èå àíåóïëîèäèé ïî 13, 18, 21, X è Y-õðîìîñîìàì è 9 íàèáî-
ëåå ðàñïðîñòðàí¸ííûõ ìèêðîäåëåöèîííûõ ñèíäðîìîâ.

Â ðàáîòå ïðåäñòàâëåíû èòîãè òð¸õëåòíåãî îïûòà ïðå- è
ïîñòíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè íàáîðîì
«Prenatal BoBsÒÌ» (PerkinElmer). Âñå îáðàçöû, ïîñòóïàþùèå íà
èññëåäîâàíèå õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé òåõíîëîãèåé BoBs, ïà-
ðàëëåëüíî áûëè èññëåäîâàíû êëàññè÷åñêèìè ìåòîäàìè öèòîãå-
íåòèêè. Â ñëó÷àå îáíàðóæåíèÿ ìèêðîõðîìîñîìíûõ ïåðåñòðîåê
âåðèôèêàöèÿ äèàãíîçà ïðîâîäèëàñü ìåòîäîì FISH.

Âñåãî ïðîàíàëèçèðîâàíî 2633 îáðàçöà. Èñõîäÿ èç òèïà èññëå-
äóåìîãî ìàòåðèàëà, áûëè ñôîðìèðîâàíû äâå ãðóïïû. Â ïåðâîé
ãðóïïå (1978 îáðàçöîâ) èñïîëüçîâàëñÿ ìàòåðèàë, ïîëó÷åííûé â ðå-
çóëüòàòå èíâàçèâíûõ ïðîöåäóð äëÿ ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè
(âîðñèíû õîðèîíà — 1827, àìíèîòè÷åñêàÿ æèäêîñòü — 79, ïóïî-
âèííàÿ êðîâü — 72). Âòîðóþ ãðóïïó (655 îáðàçöîâ) ñîñòàâèë ìàòå-
ðèàë, âçÿòûé ó ïàöèåíòîâ îòäåëåíèÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîãî êîíñó-
ëüòèðîâàíèÿ (ÎÌÃÊ) ñ ïîäîçðåíèåì íà õðîìîñîìíóþ ïàòîëîãèþ.

Â ðåçóëüòàòå ïðîâåä¸ííîãî àíàëèçà âûÿâëåí 401 ñëó÷àé
(20,2%) õðîìîñîìíûõ àáåððàöèé â ïåðâîé ãðóïïå è 87 ñëó÷àåâ
(13,3%) — âî âòîðîé. Ïðåâàëèðóþùàÿ ïàòîëîãèÿ äëÿ äàííûõ
ãðóïï îêàçàëàñü ðàçëè÷íîé. Ñîãëàñíî ïîëó÷åííûì äàííûì,
â ãðóïïå ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè íàèáîëåå ÷àñòî âñòðå÷à-
ëèñü òðèïëîèäèè ïî àóòîñîìàì — 81,1% (325/401) îò âñåé âû-
ÿâëåííîé õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè (ïî 21 õðîìîñîìå — 54,4%;
ïî 18 õðîìîñîìå — 19,2%; ïî 13 õðîìîñîìå — 7,5%). Äîëÿ àíå-
óïëîèäèé ïî ïîëîâûì õðîìîñîìàì ñîñòàâèëà 10% (10/401), 8 èç
êîòîðûõ — ñèíäðîì Òåðíåðà. Íà ìèêðîõðîìîñîìíûå ïåðå-
ñòðîéêè ïðèøëîñü îêîëî 6,0% îáðàçöîâ (23/401), 1,5% èç êîòî-
ðûõ — èçâåñòíûå ìèêðîäåëåöèîííûå ñèíäðîìû (4 ñëó÷àÿ ñèí-
äðîìà ÄèÄæîðäæè è 2 — Âèëüÿìñà—Áþðåíà). Â ñïåêòðå õðî-
ìîñîìíîé ïàòîëîãèè ãðóïïû ïàöèåíòîâ ÎÌÃÊ âåäóùàÿ ðîëü
ïðèíàäëåæèò ìèêðîõðîìîñîìíûì àíîìàëèÿì — 87,4%(76/87),
îáíàðóæåíèå êîòîðûõ â áîëåå ÷åì ïîëîâèíå ñëó÷àåâ (45/76) äà-
ëî âîçìîæíîñòü ïîñòàâèòü îêîí÷àòåëüíûé äèàãíîç. Â 21 ñëó÷àå
íàéäåííàÿ ìèêðîàíîìàëèÿ õðîìîñîì èìåëà íåäîêàçàííîå êëè-
íè÷åñêîå çíà÷åíèå èëè áûëà ìàëî èçó÷åíà. Àíåóïëîèäèè àóòî-
ñîì è ïîëîâûõ õðîìîñîì ïðè ïîñòíàòàëüíîé äèàãíîñòèêå áûëè
îáíàðóæåíû ëèøü â 11 îáðàçöàõ (12,6%).

Ïðè ñîïîñòàâëåíèè ñïåêòðà õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè â îáå-
èõ ãðóïïàõ, ñòàíîâèòñÿ ÿñíî, ÷òî ñóùåñòâóþùèå êðèòåðèè îò-
áîðà ïàöèåíòîâ äëÿ ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè ïî ñîâîêóïíî-
ñòè àíàìíåñòè÷åñêèõ äàííûõ, áèîõèìè÷åñêèõ è óëüòðàçâóêî-
âûõ ìàðê¸ðîâ õðîìîñîìíîé àíîìàëèè äîñòàòî÷íû äëÿ ñâîåâðå-
ìåííîé èäåíòèôèêàöèè ÷èñëåííûõ è êðóïíûõ ñòðóêòóðíûõ
õðîìîñîìíûõ íàðóøåíèé ó ïëîäà. Îäíàêî, ââèäó îòñóòñòâèÿ
ñïåöèôè÷íûõ ôåíîòèïè÷åñêèõ ïðèçíàêîâ ìèêðîäåëåöèîííûõ
(ìèêðîäóïëèêàöèîííûõ) ñèíäðîìîâ, òàêèå êðèòåðèè îòáîðà
ñòàíîâÿòñÿ íå ýôôåêòèâíûìè äëÿ ýòîé öåëè â ñóùåñòâóþùåì
àëãîðèòìå ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè, ÷òî îáóñëîâèëî ìàëûé
ïðîöåíò âûÿâëåíèÿ äàííîé ïàòîëîãèè â ïåðâîé ãðóïïå. Ñòðóê-
òóðà ïàòîëîãèè âî âòîðîé ãðóïïå ïàöèåíòîâ îáúÿñíÿåòñÿ òåì,
÷òî îáíàðóæåíèå ñóáõðîìîñîìíûõ íàðóøåíèé âûçûâàåò çà-
òðóäíåíèÿ äëÿ öèòîãåíåòèêè ïðè ðóòèííîì èññëåäîâàíèè â îò-
ëè÷èå îò íåñëîæíîé äèàãíîñòèêè àíåóïëîèäèé ìåòîäîì êëàñ-
ñè÷åñêîãî êàðèîòèïèðîâàíèÿ. Òàêèì îáðàçîì, ñîâìåñòíîå ïðè-

ìåíåíèå öèòîãåíåòè÷åñêèõ è ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêèõ ìåòî-
äîâ ïîçâîëÿåò íàèáîëåå êîððåêòíî è ñâîåâðåìåííî èíòåðïðå-
òèðîâàòü âûÿâëåííûå àáåððàöèè äëÿ óñòàíîâëåíèÿ áîëåå òî÷-
íîãî ïðîãíîçà áåðåìåííîñòè èëè ïîñòàíîâêè äèàãíîçà.

Îöåíêà êðîâîòîêà â âåíîçíîì ïðîòîêå —
ïðåíàòàëüíûé ñêðèíèíãîâûé òåñò ïî ôîðìèðîâàíèþ
ãðóïïû âûñîêîãî ðèñêà ïëîäîâ ñ õðîìîñîìíûìè
àíîìàëèÿìè è ïîðîêàìè ðàçâèòèÿ

Êîðô Ì.Ï., Ôèëèïïîâà Ì.Î., Ïóðûñêèíà Í.Ë.,

Çàþêîâà Î.Ñ., Íàçàðåíêî Ë.Ï., Ðóäêî À.À., Ïóçûðåâ Ê.Â.

ÔÃÁÍÓ «Íàó÷íî-èññëåäîâàòåëüñêèé èíñòèòóò ìåäèöèíñêîé ãå-
íåòèêè», ã.Òîìñê,
E-mail: mariya_korf@mail.ru

Ýôôåêòèâíûé ñêðèíèíã òðèñîìèè 21 â I òðèìåñòðå áåðåìåí-
íîñòè ïðåäóñìàòðèâàåò êîìáèíèðîâàííîå èñïîëüçîâàíèå ìàòå-
ðèíñêîãî âîçðàñòà, ÒÂÏ, ×ÑÑ è èçìåðåíèå â ñûâîðîòêå êðîâè
ìàòåðè óðîâíåé ñâîáîäíîé ñóáúåäèíèöû áåòà ÕÃ× è ÐÀÐÐ-À. Ïî
äàííûì ëèòåðàòóðû ÷àñòîòà îáíàðóæåíèÿ õðîìîñîìíûõ àíîìà-
ëèé (ÕÀ) ñîñòàâëÿåò 90%, à ëîæíîïîëîæèòåëüíûõ ðåçóëüòàòîâ
3%. Îöåíêà àíîìàëüíîé âîëíû â âåíîçíîì ïðîòîêå óëó÷øàåò ðå-
çóëüòàòû êîìáèíèðîâàííîãî ñêðèíèíãà I òðèìåñòðà íà 5% ñî
ñíèæåíèåì ëîæíîïîëîæèòåëüíûõ ðåçóëüòàòîâ äî 2,5%. Çà 2013 ã.
â êëèíèêå èíñòèòóòà áûëî ïðîâåäåíî 11513 ýêñïåðòíûõ ÓÇÈ
â I òðèìåòðå áåðåìåííîñòè. Àíîìàëüíûé êðîâîòîê â âåíîçíîì
ïðîòîêå (ÀÊÂÏ) îáíàðóæåí â 461 ñëó÷àÿõ (4%). Ñðåäíèé âîçðàñò
áåðåìåííûõ ñîñòàâèë 30,7 ëåò, ñðîê îáñëåäîâàíèÿ — 12,4 íåäåëè.
Èçîëèðîâàííûé ÀÊÂÏ íàáëþäàëñÿ â 295 ñëó÷àÿõ (64%). Ïðè
èçîëèðîâàííîì ÀÊÂÏ ó 15 ïëîäîâ áûëè âûÿâëåíû ïîðîêè ðàçâè-
òèÿ. Â I òðèìåñòðå áåðåìåííîñòè — 5 (ãàñòðîøèçèñ — 2, èíôðàâå-
çèêóëÿðíàÿ îáñòðóêöèÿ — 2, ÌÂÏÐ — 1). Âî II òðèìåñòðå áåðå-
ìåííîñòè — 15 (ÌÂÏÐ — 4, ÂÏÑ — 8, ðàñùåëèíà âåðõíåé ãóáû è
íåáà — 3). Ñî÷åòàíèå ÀÊÂÏ ñ äðóãèìè óëüòðàçâóêîâûìè
ìàðê¸ðàìè ñîñòàâèëî 166 (36%). Ðàñøèðåíèå ÒÂÏ íàáëþäàëîñü
â 24,8%, îòñóòñòâèå èëè ãèïîïëàçèÿ íîñîâûõ êîñòåé â 15%, òðè-
êóñïèäàëüíàÿ ðåãóðãèòàöèÿ 11,3%, óâåëè÷åíèå ôðîíòî-ìàêñèëÿð-
íîãî óãëà áîëåå 900 17,8%. ×àñòîòà âûÿâëåíèÿ ÀÊÂÏ ïðè ðàçëè÷-
íûõ ÕÀ ñîñòàâèëà: ïðè òðèñîìèè 21 — 68%, ïðè òðèñîìèè 18 —
62,5%, ïðè òðèñîìèè 13 — 66%, ïðè ñèíäðîìå Òåðíåðà — 57%,
ïðè òðèïëîèäèè — 71% è ó ýóïëîèäîâ — 3,3%. Ïðè íàëè÷èè
ÀÊÂÏ 300 áåðåìåííîñòåé çàêîí÷èëèñü ðîæäåíèåì çäîðîâûõ äå-
òåé. ÕÀ àíîìàëèè âûÿâëåíû â 89 ñëó÷àÿõ (17,7%), âðîæä¸ííûå
ïîðîêè ðàçâèòèÿ â 72 ñëó÷àÿõ (22%), àíòåíàòàëüíàÿ ãèáåëü ïëîäà
(ïðè îòñóòñòâèè ÕÀ è ÂÏÐ) â 11 ñëó÷àÿõ (3,4%). Âñåãî ïëîäîâ
ñ ÕÀ, ÂÏÐ è ïîãèáøèõ àíòåíàòàëüíî ñîñòàâèëî 99 ñëó÷àåâ
(30,3%). Àíîìàëüíûé êðîâîòîê â âåíîçíîì ïðîòîêå ÿâëÿåòñÿ ýô-
ôåêòèâíûì óëüòðàçâóêîâûì ìàðê¸ðîì ÕÀ â ïåðâîì òðèìåñòðå áå-
ðåìåííîñòè. Íàèáîëåå ÷àñòî îí ñî÷åòàåòñÿ ñ ðàñøèðåíèåì âîðîò-
íèêîâîãî ïðîñòðàíñòâà, ñàìûì ðàñïðîñòðàí¸ííûì ïîðîêîì ðàç-
âèòèÿ ÿâëÿåòñÿ ïîðîê ñåðäöà. Íàëè÷èå ÀÊÂÏ ÿâëÿåòñÿ ïîêàçàíè-
åì ê ðàñøèðåííîé ýõîêàðäèîãðàôèè è òùàòåëüíîé îöåíêå àíàòî-
ìèè ïëîäà, êàê â ïåðâîì, òàê è âî âòîðîì òðèìåñòðå áåðåìåííî-
ñòè äëÿ èñêëþ÷åíèÿ ïîðîêîâ ðàçâèòèÿ.

Ìîëåêóëÿðíûå èññëåäîâàíèÿ ðîäèòåëåé è ïëîäà
â ïðàêòèêå ðåïðîäóêòèâíûõ èññëåäîâàíèé
ïðè ïîäãîòîâêå ê áåðåìåííîñòè
è â ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêå (ÏÄ)

Êðå÷ìàð Ì.Â.

Öåíòð ìåäèöèíû ïëîäà, 197000 Ñàíêò-Ïåòåðáóðã, 14 ëèíèÿ ÂÎ, ä.7
Krechmar.mv@mail.ru

Ïðåêîíöåïöèîííîå ÄÍÊ-òåñòèðîâàíèå áóäóùèõ ðîäèòåëåé
— íîâàÿ ãåíåòè÷åñêàÿ ïàðàäèãìà â îáëàñòè ðåïðîäóêòèâíîé ãåíå-
òèêè. Ïàíåëüíîå êîìïëåêñíîå èññëåäîâàíèå íà ñîòíè ãåíîâ, à
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òàêæå ïîëíîýêçîìíîå ñåêâåíèðîâàíèå ïîçâîëÿþò óòî÷íèòü ñòàòóñ
èëè èñêëþ÷èòü íîñèòåëüñòâî ïàòîëîãè÷åñêèõ ìóòàöèé àóòîñîì-
íî-ðåöåññèâíûõ íàñëåäñòâåííûõ çàáîëåâàíèé. Ïî ðåçóëüòàòàì
òåñòà ïðîâîäèòñÿ ðàñ÷¸ò ðåïðîäóêòèâíûõ ðèñêîâ è îïðåäåëÿåòñÿ
ïðîãíîç ïîòîìñòâà â îáñëåäóåìîé ñåìüå. Èññëåäîâàíèå ïîçâîëÿåò
ïðè âûñîêèõ ðèñêàõ â ñëó÷àÿõ îáíàðóæåíèÿ ìóòàöèè â îäíîì ãåíå
ó îáîèõ ñóïðóãîâ ïðîâåñòè ïðåäèìïëàíòàöèîííóþ èëè ÏÄ è èç-
áåæàòü ðîæäåíèÿ áîëüíîãî ðåá¸íêà. Òåñò ðåêîìåíäîâàí âñåì, íî
îñîáåííî âàæíî íàçíà÷àòü åãî â ñëó÷àÿõ êðîâíîðîäñòâåííûõ áðà-
êîâ è äîíîðàì ïîëîâûõ êëåòîê â ïðîãðàììàõ âñïîìîãàòåëüíûõ
ðåïðîäóêòèâíûõ òåõíîëîãèé.

Ñ ïîÿâëåíèåì íîâûõ òåõíîëîãèé òåñòèðîâàíèÿ ïëîäíîé
ÄÍÊ è áèîèíôîðìàöèîííîé îáðàáîòêè ïîëó÷åííûõ äàííûõ
çíà÷èòåëüíî èçìåíèëèñü àëãîðèòìû è êëèíè÷åñêèå ïîäõîäû
â ïðàêòèêå ÏÄ. Ñ 2013 ã. äëÿ ìû âíåäðèëè â êëèíè÷åñêóþ ïðàê-
òèêó òåñòèðîâàíèå ïëîäíîé ÄÍÊ â êðîâè ìàòåðè äëÿ èñêëþ÷å-
íèÿ íàèáîëåå ÷àñòûõ àíåóïëîèäèé 21, 13, 18, Õ è Ó õðîìîñîì è
òðèïëîèäèè. Íàçíà÷åíèå àíàëèçà òðåáóåò ïðå- è ïîñòòåñòîâîãî
ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîãî êîíñóëüòèðîâàíèÿ, îñîáåííî çíà÷èìîãî
ïðè âûñîêîì ðèñêå õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè ïëîäà. Óñòàíîâëåíî
9 ñëó÷àåâ òðèñîìèè 21. Â ñëó÷àÿõ òåñò «Ïåðâàÿ 5!» ïî ïëîäíîé
ÄÍÊ â êðîâè ìàòåðè ïîçâîëèë ñ âûñîêîé âåðîÿòíîñòüþ ïðåäïî-
ëîæèòü íàëè÷èå òðèñîìèè ó 9 ïëîäîâ, ïîäòâåðäèòü äèàãíîç äðó-
ãèìè êëèíè÷åñêèìè èññëåäîâàíèÿìè è â 8 ñëó÷àÿõ ïðåðâàòü áå-
ðåìåííîñòü, â 2 — â ñðîêå åù¸ äî 12 íåäåëü. Îäíà áåðåìåííîñòü
ïî æåëàíèþ ðîäèòåëåé ïðîäîëæåíà è çàêîí÷èëàñü ðîäàìè. Àíå-
óïëîèäèè ïîëîâûõ õðîìîñîì óñòàíîâëåíû â 2 ñëó÷àÿõ.

Ïðè îñëîæí¸ííîé ãåíåàëîãèè, ïðè àíàòîìè÷åñêèõ èëè
ôóíêöèîíàëüíûõ îòêëîíåíèÿõ è îñîáåííîñòÿõ ôåíîòèïà ïëî-
äà, êëèíè÷åñêèå äàííûå ïðèâîäÿò ê íåîáõîäèìîñòè èññëåäîâà-
íèÿ íå òîëüêî êàðèîòèïà, íî è åãî ÄÍÊ-ñòàòóñà. Òåõíîëîãèè
èññëåäîâàíèÿ îòäåëüíûõ ãåíîâ, õðîìîñîìíûé ìèêðîìàòðè÷-
íûé àíàëèç è ïîëíîýêçîìíîå ñåêâåíèðîâàíèå ïîçâîëÿþò âûÿ-
âèòü êàê ìèêðîäåëåöèè, òàê æå îòäåëüíûå ïàòîëîãè÷åñêèå ìó-
òàöèè ïðè àíàëèçå âñåãî ãåíîìà. Ýòî äà¸ò âîçìîæíîñòü óæå
â ïðåíàòàëüíûé ïåðèîä — åù¸ äî ðàçâèòèÿ ïîëíîé êëèíè÷å-
ñêîé êàðòèíû è ôåíîòèïè÷åñêèõ ïðîÿâëåíèé íàñëåäñòâåííîé
ïàòîëîãèè — óñòàíîâèòü òî÷íûé äèàãíîç ïëîäó è îïðåäåëèòü
ïðîãíîç ïîñòíàòàëüíîãî ðàçâèòèÿ.

Àìíèîöåíòåç êàê îïòèìàëüíîå ðåøåíèå
äëÿ èíâàçèâíîé ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè
÷àñòûõ àíåóïëîèäèé â Ðîñòîâñêîé îáëàñòè

Êðèâåíöîâà Í.Â., Àâðóöêàÿ Â.Â., Øîêàðåâ Ð.À.,

Ãèìáóò Â.Ñ., Êðèãåð Ñ.Þ., Êëî÷êîâà Í.Å.

ÔÃÁÓ Ðîñòîâñêèé ÍÈÈ àêóøåðñòâà è ïåäèàòðèè Ìèíçäðàâà Ðîññèè
Ðîñòîâ-íà-Äîíó, óë. Ìå÷íèêîâà, 43, r715@yandex.ru

Ñ 2010 ã. â Ðîñòîâñêîé îáëàñòè äëÿ èíâàçèâíîé ïðåíàòàëü-
íîé äèàãíîñòèêè (ÈÏÄ) õðîìîñîìíûõ íàðóøåíèé ïëîäà íàðÿ-
äó ñî ñòàíäàðòíûì êàðèîòèïèðîâàíèåì ïðèìåíÿåòñÿ ìåòîä êî-
ëè÷åñòâåííîé ôëþîðåñöåíòíîé ïîëèìåðàçíîé öåïíîé ðåàêöèè
(ÊÔ-ÏÖÐ), êîòîðûé îñíîâàí íà âûäåëåíèè ÄÍÊ èç õîðèîíà,
àìíèîöèòîâ èëè êðîâè ïëîäà è àìïëèôèêàöèèè âûñîêîïîëè-
ìîðôíûõ STR ìàðê¸ðîâ ñïåöèôè÷íûõ äëÿ êàæäîé õðîìîñîìû
ñ ôëþîðåñöåíòíî-ìå÷åííûìè ïðàéìåðàìè.

Âèä èíâàçèâíîé äèàãíîñòèêè 2013 ã. 2014 ã.

Õîðèîíáèîïñèÿ
(% îò èíâàçèâíûõ ïðîöåäóð)

38 (9,6%) 31 (6,8%)

Àìíèîöåíòåç 350 (88,6%) 416 (91,6%)

Êîðäîöåíòåç 7 (1,8%) 7 (1,6%)

Âûÿâëåíî ïàòîëîãèè (ýôôåêòèâíîñòü) 51 (10,4%) 60 (13%)

Â íàøåì èññëåäîâàíèè ìû îöåíèëè ýôôåêòèâíîñòü ïðèìå-
íåíèÿ àìíèîöåíòåçîâ è ÊÔ-ÏÖÐ äëÿ ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñ-
òèêè íàèáîëåå ÷àñòûõ àíåóïëîèäèé ó ïàöèåíòîê Ðîñòîâà è Ðîñ-

òîâñêîé îáëàñòè â 2013—2014 ãã. Ðåçóëüòàòû ïðåäñòàâëåíû
â òàáëèöå.

Ñ 2010 ã. â Ðîñòîâñêîé îáëàñòè âíåäðÿåòñÿ íîâûé àëãîðèòì
ïðåíàòàëüíîãî ñêðèíèíãà (ÏÑ) — îáñëåäîâàíèå âñåõ áåðåìåí-
íûõ â I òðèìåñòðå ñ ðàñ÷¸òîì êîìáèíèðîâàííîãî ðèñêà ïî õðî-
ìîñîìíîé ïàòîëîãèè. Ýòî ïîçâîëÿåò ðàíüøå ñôîðìèðîâàòü
ãðóïïó ðèñêà è ïðîâåñòè óòî÷íÿþùóþ ÈÏÄ â I òðèìåñòðå
ñ ïðîâåäåíèåì õîðèîíáèîïñèè, à íå êîðäîöåíòåçà, êîòîðûé
èìååò íàèáîëüøèé ðèñê ïðåðûâàíèÿ áåðåìåííîñòè. Îäíàêî,
ïî äàííûì Ìèíçäðàâà Ðîñòîâñêîé îáëàñòè â 2013—2014 ãã. òî-
ëüêî 56% áåðåìåííûõ ïðîøëè ÏÑ ïåðâîãî òðèìåñòðà, ÷òî íå
ñîîòâåòñòâóåò ïîêàçàòåëþ äëÿ ìàññîâîãî ñêðèíèíãà. Èç íèõ
îêîëî 3% ïîïàëè â ãðóïïó ðèñêà (3% â 2013 è 2,6% â 2014 ãã.).
Íà ÈÏÄ ñîãëàøàþòñÿ îêîëî ïîëîâèíû èç ýòèõ ïàöèåíòîê. Ýòî
ãîâîðèò î íåäîñòàòî÷íîì óðîâíå èíôîðìàöèîííî-ïðîñâåòèòå-
ëüñêîé ðàáîòû íà ìåñòàõ. Îêîëî 90% âñåõ ïðîâåä¸ííûõ ÈÏÄ
ïðèõîäèòñÿ íà àìíèîöåíòåçû, êîòîðûå âûïîëíÿþòñÿ ñ 16 íåäå-
ëè áåðåìåííîñòè. Ýòî îáúÿñíÿåòñÿ òåì, ÷òî ïàöèåíòêè, ïîëó÷à-
þò ðàñ÷¸ò èíäèâèäóàëüíîãî ðèñêà òîëüêî ê 15—16 íåäåëÿì
(âñëåäñòâèå äîëãîé îòïðàâêè ðåçóëüòàòîâ áèîõèìè÷åñêîãî
ñêðèíèíãà) è îñîáåííîñòÿìè ãåîãðàôè÷åñêîãî ðàñïîëîæåíèÿ
ÖÐÁ Ðîñòîâñêîé îáë. Òàêèì îáðàçîì, îïòèìàëüíûì ðåøåíèåì
äëÿ ÈÏÄ â óñëîâèÿõ ÏÑ â Ðîñòîâñêîé îáëàñòè ÿâëÿåòñÿ ðàííèé
àìíèîöåíòåç ñ ïðîâåäåíèåì ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêîãî èñ-
ñëåäîâàíèÿ (ìåòîä ÊÔ-ÏÖÐ).

Àíòåíàòàëüíîå âûÿâëåíèå âðîæä¸ííûõ ïîðîêîâ
ðàçâèòèÿ â Êðàñíîäàðñêîì êðàå

Ëàâðîâà Ë.Â., Äàùÿí Ã.À.,

Ãîëèõèíà Ò.À., Ìàòóëåâè÷ Ñ.À.

ÃÁÓÇ «ÍÈÈ — Êðàåâàÿ êëèíè÷åñêàÿ áîëüíèöà ¹1
èì. ïðîô. Ñ.Â. Î÷àïîâñêîãî»
Êóáàíñêàÿ ìåæðåãèîíàëüíàÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêàÿ êîíñóëüòàöèÿ
350086, ã.Êðàñíîäàð, óë. 1-ãî Ìàÿ 167, e-mail: kubanmgk@mail.ru

Ñ ÿíâàðÿ 2012 ã. â Êðàñíîäàðñêîì êðàå ïðîâîäèòñÿ êîìáè-
íèðîâàííûé ñêðèíèíã áåðåìåííûõ 1-ãî òðèìåñòðà (â äàëüíåé-
øåì ñêðèíèíã) äëÿ âûÿâëåíèÿ âðîæä¸ííûõ ïîðîêîâ ðàçâèòèÿ
(ÂÏÐ) ó ïëîäà. Ïðåäñòàâëÿëî èíòåðåñ îöåíèòü âëèÿíèå âíåäðå-
íèÿ ñêðèíèíãà íà ñðîêè âûÿâëåíèÿ ÂÏÐ ó ïëîäîâ. Äëÿ ñðàâíå-
íèÿ, èç êîìïüþòåðíîé ïðîãðàììû «Ðåãèñòðàöèÿ âðîæä¸ííûõ
ïîðîêîâ ðàçâèòèÿ», ðàçðàáîòàííîé â ÊÌÌÃÊ, âçÿòà èíôîðìà-
öèÿ î âûÿâëåííûõ ÂÏÐ ó ïëîäîâ â òå÷åíèå 3-õ ëåò äî ââåäåíèÿ
ñêðèíèíãà (2009—2011 ãã.) è 3 ëåò ïðîâåäåíèÿ ñêðèíèíãà
(2012—2014 ãã.). Â òàáëèöå ïðåäñòàâëåíû äàííûå ñòðóêòóðû âû-
ÿâëåííûõ ÂÏÐ è ñðîêè èõ âûÿâëåíèÿ

Çà òðè ãîäà äî âíåäðåíèÿ ñêðèíèíãà â ÊÌÌÃÊ âûÿâëåíî
1427 ÂÏÐ ó ïëîäîâ, èç íèõ â 11—14 íåäåëü áåðåìåííîñòè —
10,4% (ïðåðâàíî — 17,2%), â 15—22 íåäåëè — 44,4% (ïðåðâàíî
— 41,2%) è ïîñëå 22 íåäåëü — 45,2% (ïðåðâàíî — 41,6%). Çà
òðè ãîäà ïðîâåäåíèÿ ñêðèíèíãà âûÿâëåíî 2059 ÂÏÐ ó ïëîäîâ (â
1,4 ðàçà áîëüøå ïî ñðàâíåíèþ ñ ïðåäûäóùèì ïåðèîäîì). Îòìå-
÷àåòñÿ óâåëè÷åíèå êîëè÷åñòâà ÂÏÐ, âûÿâëåííûõ â ðàííèå ñðî-
êè áåðåìåííîñòè: äî 14 íåäåëü — 18,3% (ïðåðâàíî — 34,3%),
â 15—22 íåäåëè — 41% (ïðåðâàíî — 56,4%), ïîñëå 22 íåäåëü —
40,7% (ïðåðâàíî — 9,3%). Çíà÷èòåëüíî óâåëè÷èëîñü êîëè÷åñò-
âî âûÿâëåííûõ â ðàííèå ñðîêè áåðåìåííîñòè (äî 22 íåäåëü)
ÂÏÐ ñ íåáëàãîïðèÿòíûì ïðîãíîçîì äëÿ æèçíè áóäóùåãî
ðåá¸íêà (ÂÏÐ ÖÍÑ — 63,5%, ðàíåå — 60,5%, ÂÏÐ ÆÊÒ —
59,4%, ðàíåå — 50,4%, ÌÂÏÐ — 96%, ðàíåå — 67,2%), â ñâÿçè
ñ ÷åì êîëè÷åñòâî ïðåðâàííûõ áåðåìåííîñòåé äî 22 íåäåëü â ïå-
ðèîä ïðîâåäåíèÿ ñêðèíèíãà ñîñòàâèëî 90,7%, ïî ñðàâíåíèþ
ñ ïðåäûäóùèì ïåðèîäîì — 58,4%. Ñ âíåäðåíèåì ñêðèíèíãà
çíà÷èòåëüíî âîçðîñëà âûÿâëÿåìîñòü õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé
(ÕÀ) äî 22 íåäåëü áåðåìåííîñòè (ñ-ì Äàóíà — 87,6%, äðóãàÿ ÕÀ
— 85,4%) ïî ñðàâíåíèþ ñ ïåðèîäîì äî ïðîâåäåíèÿ ñêðèíèíãà
(ñ-ì Äàóíà — 36,4%, äðóãàÿ ÕÀ — 56,9%). Ñîîòâåòñòâåííî óâå-
ëè÷èëîñü êîëè÷åñòâî áåðåìåííîñòåé ñ ÕÀ, ïðåðâàííûõ äî
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22 íåäåëü áåðåìåííîñòè (ñ-ì Äàóíà — 90,2%, äðóãàÿ ÕÀ — 88%)
ïî ñðàâíåíèþ ñ ïåðèîäîì äî ïðîâåäåíèÿ ñêðèíèíãà (ñ-ì Äàóíà
— 31,3%, äðóãàÿ ÕÀ — 50,6%). Ïðîâåä¸ííûé àíàëèç ïîçâîëÿåò
ãîâîðèòü î âûñîêîé ýôôåêòèâíîñòè êîìáèíèðîâàííîãî ñêðè-
íèíãà 1-ãî òðèìåñòðà äëÿ âûÿâëåíèÿ ÂÏÐ è õðîìîñîìíûõ àíî-
ìàëèé ó ïëîäà.

Ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà è ïàòîìîðôîëîãè÷åñàÿ
âåðèôèêàöèÿ àòåëîñòåîãåíåçà 2 òèïà ó ïëîäà
1 òðèìåñòðà áåðåìåííîñòè

Ëàçàðåâè÷ À.À., Íîâèêîâà È.Â.

Ðåñïóáëèêàíñêèé íàó÷íî-ïðàêòè÷åñêèé öåíòð «Ìàòü è äèòÿ»,
Ðåñïóáëèêà Áåëàðóñü (ÐÁ), ã. Ìèíñê, óë. Îðëîâñêàÿ, 66,
Lazikn@mail.ru

Àòåëîñòåîãåíåç 2 òèïà (ÀÎ 2 òèïà) (OMIM 256050) — àóòî-
ñîìíî-ðåöåññèâíàÿ (ÀÐ) ëåòàëüíàÿ ñêåëåòíàÿ äèñïëàçèÿ (ÑÄ),
âîçíèêàþùàÿ â ðåçóëüòàòå ìóòàöèé ãåíà SLC26A2 è õàðàêòåðè-
çóåòñÿ ìèêðîìåëèåé, êîñîëàïîñòüþ, ðàñùåëèíîé íåáà (ÐÍ),
íåîáû÷íîé óñòàíîâêîé áîëüøèõ ïàëüöåâ êèñòåé è ñòîï â ïîëî-
æåíèå îòâåäåíèÿ («hitchhiker thumb»).

Ïðîáàíä — ïëîä îò ïåðâîé áåðåìåííîñòè, ïðîòåêàâøåé
ñ óãðîçîé ïðåðûâàíèÿ. Áåðåìåííàÿ 20 ëåò ñ íåîòÿãîù¸ííûì ñå-
ìåéíûì àíàìíåçîì. Ïðè ñêðèíèíãîâîì óëüòðàçâóêîâîì (ÓÇ)
èññëåäîâàíèè â 12 íåäåëü (êîï÷èêî-òåìåííîé ðàçìåð —
53,5 ìì, òîëùèíà âîðîòíèêîâîãî ïðîñòðàíñòâà (ÒÂÏ) — 3,1
ìì) áûëî âûÿâëåíî ðåçêîå óêîðî÷åíèå âñåõ äëèííûõ òðóá÷àòûõ
êîñòåé: ïëå÷åâàÿ è ëîêòåâàÿ ïî 1,4 ìì, ëó÷åâàÿ, áåäðåííàÿ, áî-
ëüøåáåðöîâàÿ ïî 1,3 ìì, ìàëîáåðöîâàÿ — 1,2 ìì. Ïðè ñêàíè-

ðîâàíèè êèñòåé óñòàíîâëåí ñèìïòîì «hitchhiker` thumb», ñòîïû
áûëè äåôîðìèðîâàíû. Îòìå÷åíî ðàñøèðåíèå ïðîñâåòà ïîçâî-
íî÷íîãî ñòîëáà â øåéíîì îòäåëå äî 2,4 ìì è èçáûòî÷íîå êîëè-
÷åñòâî àìíèîòè÷åñêîé æèäêîñòè. Ïîñëå ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîãî
êîíñóëüòèðîâàíèÿ áåðåìåííîñòü áûëà ïðåðâàíà â ïåðâîì òðè-
ìåñòðå ñ äèàãíîçîì «äèàñòðîôè÷åñêàÿ äèñïëàçèÿ (ÄÒÄ)».

Ïðè ïàòîìîðôîëîãè÷åñêîì èññëåäîâàíèè ïîñòàáîðòíîãî
ìàòåðèàëà áûëè îáíàðóæåíû ôðàãìåíòû ðàçðóøåííîãî ïðè
êþðåòàæå ïëîäà ñ äëèíîé ñòîïû 12 ìì (îâóëÿòîðíûé âîçðàñò
11 íåä.) ñ âûðàæåííîé ìèêðîìåëèåé âåðõíèõ è íèæíèõ êîíå÷-
íîñòåé: ãîëåíü — 6,9 ìì (íîðìà — 18,7 ± 2,49); ïëå÷î — 8,7 ìì
(19,8 ± 1,86); ïðåäïëå÷üå — 9,8 ìì (15,4 ± 1,62). Ìåæäó I-ì è
II-ì ïàëüöàìè ëåâîé ñòîïû îïðåäåëÿëñÿ äèàñòàç (ïðàâàÿ ñòîïà
è êèñòè â ñîñêîáå îòñóòñòâîâàëè). Îññèôèêàöèÿ çàêëàäîê ñâîäà
÷åðåïà è âûñîòà òåë ïîçâîíêîâ íå áûëà èçìåíåíà, âûÿâëåíî íà-
ðóøåíèå ñåãìåíòàöèè â ïîÿñíè÷íîì îòäåëå. Äèàãíîñòèðîâàíû
ÐÍ çàäíåé òðåòè è äèâåðòèêóë Ìåêêåëÿ. Ïðè ãèñòîëîãè÷åñêîì
èññëåäîâàíèè óñòàíîâëåíî äèñòàëüíîå ñóæåíèå îññèôèöèðî-
âàííûõ ó÷àñòêîâ õðÿùåâûõ çàêëàäîê ïëå÷åâîé è ëîêòåâîé êîñ-
òåé. Âûÿâëåíû õàðàêòåðíûå äëÿ ÀÎ 2 òèïà äåãåíåðàòèâíûå èç-
ìåíåíèÿ â çîíå íåîðãàíèçîâàííîãî õðÿùà â âèäå êèñòîçíûõ
ó÷àñòêîâ íåïðàâèëüíîé ôîðìû, à òàêæå õîíäðîöèòîâ,
îêðóæ¸ííûõ ëàìåëëÿðíûì ìàòåðèàëîì, îáðàçóþùèì êîíöåíò-
ðè÷åñêèå êîëüöà. Ïàòîëîãîàíàòîìè÷åñêèé äèàãíîç: ÀÎ 2 òèïà.

Ñõîäñòâî êëèíè÷åñêèõ è ðåíòãåíîëîãè÷åñêèõ ïðèçíàêîâ
ÀÎ 2 òèïà è ÄÒÄ îáúÿñíÿåòñÿ òåì, ÷òî îíè ÿâëÿþòñÿ àëëåëüíû-
ìè ñîñòîÿíèÿìè. Ñòåïåíü êëèíè÷åñêèõ ïðîÿâëåíèé ñâÿçàíà
ñ îñòàòî÷íîé àêòèâíîñòüþ ïðîòåèíà-òðàíñïîðòåðà ñóëüôàòîâ
â õîíäðîöèòàõ. Â íàøåì ñëó÷àå èìåëîñü êðàéíåå óêîðî÷åíèå
êîíå÷íîñòåé è áîëåå âûðàæåííûå ãèñòîëîãè÷åñêèå èçìåíåíèÿ
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¹ Íîçîëîãèÿ

Ñðîêè áåðåìåííîñòè

11 — 14 íåäåëü 15 — 22 íåäåëü 22 — 39 íåäåëü Âñåãî

Âûÿâëåíî Ïðåðâàíî Âûÿâëåíî Ïðåðâàíî Âûÿâëåíî Ïðåðâàíî Âûÿâëåíî Ïðåðâàíî

Ïåðèîä 2009—2011 ãã.

Âñåãî
148

10,4%**
118

17,2%
634

44,4%**
283

41,2%
645

45,2%**
286

41,6%
1427

687
48,1%**

1. Ñ.Äàóíà* 7 (11,1%) 6 16 (25,3%) 13 40 (63,6%) 42 63 61

2. Äð. ÕÀ* 19 (20,4%) 15 34 (36,5%) 18 40 (43,1%) 32 93 65

3. ÌÂÏÐ* 34 (14,8%) 27 120 (52,4%) 62 75 (32,8%) 60 229 149

4. ÂÏÐ ÆÊÒ* 17 (12,6%) 13 51 (37,8%) 27 67 (49,6%) 14 135 54

5. ÂÏÐ ÖÍÑ* 50 (17,5%) 47 122 (43,6%) 101 108 (38,9%) 65 280 213

6. ÂÏÐ ÊÑ* 6 (6,5%) 5 49 (53,8%) 10 36 (39,7%) 12 91 27

7. ÂÏÐ ÌÂÑ* 7 (2,3%) 2 140 (46,4%) 22 155 (44,4%) 11 302 35

8. ÂÏÑ è ëåã* 7 (3,9%) 2 74 (41,3%) 23 98 (54,8%) 39 179 64

9. ÐÃ è ÒÍ* 1 (1,8%) 1 28 (50,9%) 7 26 (47,3%) 11 55 19

Ïåðèîä 2012—2014 ãã.

Âñåãî
376

18,3%**
327

34,3%**
842

41%**
538

56,4%**
841

40,7%**
89

9,3%**
2059

954
46,3%**

1. Ñ.Äàóíà* 52 (28,1%) 51 110 (59,5%) 107 23 (12,4%) 17 185 175

2. Äð. ÕÀ* 65 (39,4%) 63 76 (46%) 63 24 (14,6%) 17 165 143

3. ÌÂÏÐ* 90 (32%) 79 125 (64%) 101 66 (4%) 15 281 195

4. ÂÏÐ ÆÊÒ* 56 (32%) 37 48 (27,4%) 24 71 (40,6%) 2 175 63

5. ÂÏÐ ÖÍÑ* 85 (24,9%) 80 132 (38,6%) 116 125 (36,5%) 25 342 221

6. ÂÏÐ ÊÑ* 6 (6,3%) 4 51 (53,7%) 20 38 (40%) 2 95 26

7. ÂÏÐ ÌÂÑ* 4 (0,9%) 2 117 (27,4%) 29 306 (71,7%) 1 427 32

8. ÂÏÑ è ëåã* 14 (4,7%) 8 136 (45,5%) 61 149 (49,8%) 9 299 78

9. ÐÃ è ÒÍ* 4 (4,4%) 3 47 (52,2%) 17 39 (43,4%) 1 90 21

Ïðèìå÷àíèå. * — ïðîöåíò ðàññ÷èòàí îò îáùåãî êîëè÷åñòâà âûÿâëåííûõ ÂÏÐ â äàííîì ñðîêå áåðåìåííîñòè; ** — ïðîöåíò ðàññ÷èòàí îò êîëè÷åñòâà âûÿâëåí-
íîé ïàòîëîãèè



â ïîêîÿùåìñÿ õðÿùå, îáû÷íî îïèñûâàåìûå ïðè ÀÎ 2 òèïà, ñî-
ñòîÿíèè íå ñîâìåñòèìîì ñ æèçíüþ.

Òàêèì îáðàçîì, ïðåäñòàâëåííîå íàáëþäåíèå ñâèäåòåëüñò-
âóåò î òîì, ÷òî íå òîëüêî óêîðî÷åíèå è ôëåêñîðíîå ïîëîæåíèå
êîíå÷íîñòåé, õàðàêòåðíûå äëÿ ìíîãèõ ñêåëåòíûõ äèñïëàçèé,
íî è ðàäèàëüíîå îòâåäåíèå áîëüøèõ ïàëüöåâ êèñòåé, ïîçâîëÿ-
þò óñòàíîâèòü íîçîëîãè÷åñêèé äèàãíîç ÀÎ 2 òèïà óæå â 11 íå-
äåëü, ÷òî âàæíî äëÿ ðàííåãî ðåøåíèÿ âîïðîñà î òàêòèêå âåäå-
íèÿ áåðåìåííîñòè, ó÷èòûâàÿ ÀÐ âàðèàíò íàñëåäîâàíèÿ.

Âñëåäñòâèå íåâîçìîæíîñòè ðåíòãåíîëîãè÷åñêîé âåðèôèêà-
öèè ñêåëåòíîé ïàòîëîãèè ó àáîðòóñîâ 1 òðèìåñòðà, îêîí÷àòåëü-
íûé äèàãíîç äîëæåí áûòü ïîäòâåðæäåí îáÿçàòåëüíûì ãèñòîëî-
ãè÷åñêèì èññëåäîâàíèåì.

Ýôôåêòèâíîñòü ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè ÂÏÐ
ïåðâîãî òðèìåñòðà áåðåìåííîñòè â ã.Íîâîêóçíåöêå
è Þãå Êóçáàññà

Ëèíäèíà Ë.È., Áîòâèíüåâà È.À., Ãåðàñèìåíêî Î.Í.,

Ñîðîêèíà È.Â., Åëåñèíà Þ.Þ., Àëåêñååâà Ì.Ã.,

Ïîëóêàðîâ À.Í.

Ìóíèöèïàëüíîå áþäæåòíîå ëå÷åáíî-ïðîôèëàêòè÷åñêîå ó÷ðåæäåíèå
«Çîíàëüíûé ïåðèíàòàëüíûé öåíòð»,
Ðîññèÿ, Êåìåðîâñêàÿ îáëàñòü, 654041 ã. Íîâîêóçíåöê, óë. Ñå÷åíîâà 26
lindins@ngs.ru

Âûñîêàÿ ÷àñòîòà âðîæä¸ííûõ ïîðîêîâ ðàçâèòèÿ (ÂÏÐ) è
ñïîðàäè÷åñêèé õàðàêòåð èõ âîçíèêíîâåíèÿ îïðåäåëèëè ðàçâè-
òèå ñîâðåìåííûõ ïðîôèëàêòè÷åñêèõ ìåòîäîâ è ïîèñê íîâûõ
ýôôåêòèâíûõ îðãàíèçàöèîííûõ àëãîðèòìîâ ïðåíàòàëüíîé äèà-
ãíîñòèêè õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè ïëîäà. Â äåêàáðå 2000 ã.
Ìèíçäðàâîì ÐÔ áûë èçäàí ïðèêàç ¹457 «Î ñîâåðøåíñòâîâà-
íèè ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè â ïðîôèëàêòèêå íàñëåäñòâåí-
íûõ è âðîæä¸ííûõ çàáîëåâàíèé ó äåòåé».

Ñ ìàðòà 2013 ã. â Êåìåðîâñêîé îáëàñòè ðåàëèçóåòñÿ ïðîåêò
ìåðîïðèÿòèé ïî ýôôåêòèâíîìó ïðîâåäåíèþ ïðåíàòàëüíîé äèà-
ãíîñòèêè íàðóøåíèé ðàçâèòèÿ ïëîäà ñîãëàñíî ïðèêàçà Äåïàðòà-
ìåíòà îõðàíû çäîðîâüÿ íàñåëåíèÿ Êåìåðîâñêîé îáëàñòè ¹1605
îò 08.11.2013 ã. «Î ïðîâåäåíèè íà òåððèòîðèè Êåìåðîâñêîé îá-
ëàñòè ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè íàðóøåíèé ðàçâèòèÿ ðåá¸íêà».
Îñíîâíàÿ öåëü ïðîåêòà — ïðîâåäåíèå ìàññîâîãî ìîíèòîðèíãà
áåðåìåííûõ æåíùèí â ñðîêå 11—14 íåäåëü ñ âûÿâëåíèåì æåí-
ùèí ãðóïïû ðèñêà ïî ðîæäåíèþ ðåá¸íêà ñ âðîæä¸ííûìè ïîðî-
êàìè ðàçâèòèÿ èëè õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè.

Â îäèí äåíü ïðîâîäèòñÿ ÓÇÈ-èññëåäîâàíèå ñ îáÿçàòåëüíûì
èçìåðåíèåì òîëùèíû âîðîòíèêîâîãî ïðîñòðàíñòâà è êîï÷è-
êî-òåìåííîãî ðàçìåðà, çàáèðàåòñÿ âåíîçíàÿ êðîâü äëÿ èññëåäî-
âàíèÿ áåëêîâ ñâîáîäíîé ñóáúåäèíèöû õîðèîíè÷åñêîãî ãîíà-
äîòðîïèíà (�ÕÃ×) è àññîöèèðîâàííîãî ñ áåðåìåííîñòüþ áåëêà
ÐÀÐÐ-À, ïðîâîäÿòñÿ áèîõèìè÷åñêèå èññëåäîâàíèÿ íà àâòîìà-
òè÷åñêîì àíàëèçàòîðå «BRAHMS KRYPTOR compact plus»,
Ãåðìàíèÿ. Ðàñ÷¸ò èíäèâèäóàëüíîãî ðèñêà ðîæäåíèÿ ðåá¸íêà
ñ õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèåé ïðîâîäèòñÿ ïðè ïîìîùè àêóøåð-
ñêî-ãèíåêîëîãè÷åñêîé ïðîãðàììû «Astraia», Ãåðìàíèÿ, ïîðîãî-
âîå çíà÷åíèå ðèñêà 1:100 ïî òðèñîìèè 21, òðèñîìèè 18, òðèñî-
ìèè 13. ñ ó÷¸òîì âîçðàñòà æåíùèíû, óðîâíÿ ñûâîðîòî÷íûõ
ìàðê¸ðîâ è òîëùèíû âîðîòíèêîâîãî ïðîñòðàíñòâà ó ïëîäà.

Çà ÿíâàðü — ìàé 2014 ã. îáñëåäîâàíî âñåãî 4704 áåðåìåííûõ
æåíùèí. Ãðóïïà ðèñêà (1:100 è âûøå) ñîñòàâèëà 1,4% (68 ñëó-
÷àåâ). Â ýòîé ãðóïïå 22 áåðåìåííûì æåíùèíàì ïðîâåäåíà èí-
âàçèâíàÿ ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà (èññëåäîâàíû âîðñèíû õî-
ðèîíà). Âûÿâëåíî 7 ñëó÷àåâ õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè ïëîäà, ÷òî
ñîñòàâèëî 10,3%. Âûÿâëåíî 4 ïëîäà ñ ñèíäðîìîì Äàóíà (1 —
òðàíñëîêàöèîííûé âàðèàíò, 3 — ñ òðèñîìèåé 21), 1 ñëó÷àé
ñ òðèñîìèåé Õ è 9, 1 ñëó÷àé ñ ñèíäðîìîì Ïàòàó (òðàíñëîêàöè-
îííûé âàðèàíò), 1 ñëó÷àé ïëàöåíòàðíûé ìîçàèöèçì.

Ñîâåðøåíñòâîâàíèå ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè ÂÏÐ,
âêëþ÷àþùåé ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîå êîíñóëüòèðîâàíèå, óëüòðà-
çâóêîâîé è áèîõèìè÷åñêèé ñêðèíèíã ñ ïðèìåíåíèåì èíâàçèâ-

íûõ ìåòîäîâ, ïîçâîëÿåò ñíèçèòü óðîâåíü ïåðèíàòàëüíîé ñìåðò-
íîñòè è ïðîâîäèòü ïðîôèëàêòèêó íàñëåäñòâåííûõ è
âðîæä¸ííûõ çàáîëåâàíèé ó äåòåé, ïðåäóïðåæäàòü ïîÿâëåíèå
èíâàëèäíîñòè â äåòñêîì âîçðàñòå.

Ïðåèìïëàíòàöèîííàÿ ãåíåòè÷åñêàÿ äèàãíîñòèêà,
ñîâìåùåííàÿ ñ ìîëåêóëÿðíûì êàðèîòèïèðîâàíèåì
íà ìèêðî÷èïàõ. Êëèíè÷åñêèé ïðèìåð äèàãíîñòèêè
âðîæä¸ííîé ñïîíäèëîýïèôèçàðíîé äèñïëàçèè

Ìàðàõîíîâ À.Â., Êîíîâàëîâ Ô.À., Êîâàëåâà ß.Â.,

Èñàåâ À.À., Ïîìåðàíöåâà Å.À.

ÎÎÎ «ÖÃÐÌ ÈÑÊ×», 119991 Ìîñêâà, óë. Ãóáêèíà, ä. 3, êîðï. 1;
marakhonov@genetico.ru

Ïðåèìïëàíòàöèîííàÿ ãåíåòè÷åñêàÿ äèàãíîñòèêà (ÏÃÄ) ÿâ-
ëÿåòñÿ èíñòðóìåíòîì ïðîôèëàêòèêè íàñëåäñòâåííûõ çàáîëåâà-
íèé, ñïîñîáñòâóþùèì ðîæäåíèþ çäîðîâîãî ïîòîìñòâà â ñåìüÿõ
ñ âûñîêèì ãåíåòè÷åñêèì ðèñêîì. Îïèñàíà ðàçðàáîòêà è ïðèìå-
íåíèå òåñò-ñèñòåìû äëÿ ÏÃÄ âðîæä¸ííîé ñïîíäèëîýïèôèçàð-
íîé äèñïëàçèè (ÑÝÄ, OMIM #183900), ñîâìåù¸ííîé ñ ìîëåêó-
ëÿðíûì êàðèîòèïèðîâàíèåì ýìáðèîíîâ äëÿ ïîâûøåíèÿ ýô-
ôåêòèâíîñòè ÝÊÎ.

Â ëàáîðàòîðèþ Genetico ÖÃÐÌ ÈÑÊ× îáðàòèëàñü ñåìüÿ,
â êîòîðîé ó ìóæà (ïðîáàíäà) â ãåíå COL2A1 áûëà îáíàðóæåíà
ãåòåðîçèãîòíàÿ ìóòàöèÿ c.1799G>T (ð.Gly600Val), ÷òî ïîçâîëè-
ëî óñòàíîâèòü äèàãíîç ÑÝÄ — íàñëåäñòâåííîãî çàáîëåâàíèÿ
ñ àóòîñîìíî-äîìèíàíòíûì òèïîì íàñëåäîâàíèÿ. Â ñåìüå ïðî-
áàíäà òî æå çàáîëåâàíèå äèàãíîñòèðîâàíî ó ñåñòðû. Ó ñóïðóæå-
ñêîé ïàðû â àíàìíåçå áûëà åñòåñòâåííàÿ áåðåìåííîñòü, îäíàêî
ïî ðåçóëüòàòàì ÓÇÈ áûëî ñäåëàíî ïðåäïîëîæåíèå î íàëè÷èå
ÑÝÄ ó ïëîäà è ïðèíÿòî ðåøåíèå î ïðåðûâàíèè áåðåìåííîñòè,
ïîñëå ÷åãî ñåìüÿ îáðàòèëàñü çà ÏÃÄ.

Òåñò-ñèñòåìà ñîñòîÿëà èç ïðÿìîé äèàãíîñòèêè ìóòàöèè ìå-
òîäîì ÏÖÐ-ÏÄÐÔ, ïîçâîëÿþùåé äèôôåðåíöèðîâàòü ìóòàíò-
íûé è íîðìàëüíûé àëëåëè, êîñâåííîé äèàãíîñòèêè ÑÝÄ ïî
âûñîêîïîëèìîðôíûì ìèêðîñàòåëëèòíûì ëîêóñàì, òåñíî ñöåï-
ëåííûì ñ èññëåäóåìûì ãåíîì, è ñèñòåìû ìîëåêóëÿðíîãî êàðè-
îòèïèðîâàíèÿ ìåòîäîì ñðàâíèòåëüíîé ãåíîìíîé ãèáðèäèçàöèè
íà ìèêðî÷èïàõ. Òåñò-ñèñòåìà áûëà îïòèìèçèðîâàíà è âàëèäè-
ðîâàíà äëÿ ïðîâåäåíèÿ äèàãíîñòèêè íà ïðîäóêòàõ ïîëíîãåíîì-
íîé àìïëèôèêàöèè (WGA) åäèíè÷íûõ êëåòîê (ïîëó÷åííûõ
ñ èñïîëüçîâàíèåì íàáîðà SurePlexÒÌ, Illumina, ÑØÀ).

Â ðåçóëüòàòå ÝÊÎ áûëî ïîëó÷åíî ïÿòü ýìáðèîíîâ, êîòîðûì
íà ïÿòûå ñóòêè ðàçâèòèÿ áûëà âûïîëíåíà áèîïñèÿ òðîôýêòî-
äåðìû. Ïðîâåä¸ííàÿ ÏÃÄ ýìáðèîíîâ ïîêàçàëà, ÷òî äâà èç íèõ
íåñóò ìóòàíòíûé àëëåëü, óíàñëåäîâàííûé îò îòöà, ÷òî áûëî
ïîäòâåðæäåíî è àíàëèçîì ãàïëîòèïîâ. Òðè ýìáðèîíà, íåñóùèõ
íîðìàëüíûé îòöîâñêèé àëëåëü, áûëè êàðèîòèïèðîâàíû. Àíà-
ëèç ïîçâîëèë îïðåäåëèòü, ÷òî äâà èç íèõ èìåþò íîðìàëüíûé
êàðèîòèï (46, XX è 46, XY), â òî âðåìÿ êàê äàííûõ ïî òðåòüåìó
ýìáðèîíó áûëî íåäîñòàòî÷íî äëÿ îäíîçíà÷íîãî âûâîäà.

Ïî ðåçóëüòàòàì ïðîâåä¸ííîé äèàãíîñòèêè îäèí ýìáðèîí
ñ íîðìàëüíûì êàðèîòèïîì, íå íåñóùèé ìóòàöèè â ãåíå
COL2A1, áûë ïåðåíåñåí â ìàòêó, ïîñëå ÷åãî íàñòóïèëà áåðå-
ìåííîñòü, ïîäòâåðæä¸ííàÿ äàííûìè ÓÇÈ íà ÷åòâ¸ðòîé íåäåëå.

Î íåîáõîäèìîñòè ñîâåðøåíñòâîâàíèÿ ïðåíàòàëüíîé
äèàãíîñòèêè âðîæä¸ííûõ è íàñëåäñòâåííûõ
áîëåçíåé íà óðîâíå àìáóëàòîðíîãî çâåíà
àêóøåðñêî-ãèíåêîëîãè÷åñêîé ñëóæáû

Ìà÷àðàøâèëè Ò.Ê., Ìàíóõèí È.Á., Ïåòðèí À.Í.,

Óãàðîâ È.Â., Àêóëåíêî Ë.Â.

ÃÁÎÓ ÂÏÎ «Ìîñêîâñêèé ãîñóäàðñòâåííûé ìåäèêî-ñòîìàòîëîãè-
÷åñêèé óíèâåðñèòåò èì. À.È. Åâäîêèìîâà» ÌÇ ÐÔ,
tamari74@mail.ru
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Õîòÿ íàó÷íûå ïðîáëåìû ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè (ÏÄ)
âðîæä¸ííûõ è íàñëåäñòâåííûõ áîëåçíåé óæå ïðèíöèïèàëüíî
ðåøåíû, íà ïðàêòèêå âñå åù¸ êàæäûé âòîðîé ïîðîê è ìíîãèå
ãðóáûå íàðóøåíèÿ ðàçâèòèÿ ïëîäà íå äèàãíîñòèðóþòñÿ àíòåíà-
òàëüíî. Ñ öåëüþ îöåíêè ïîòðåáíîñòè â ñîâåðøåíñòâîâàíèè ÏÄ
íà óðîâíå àìáóëàòîðíîãî çâåíà àêóøåðñêî-ãèíåêîëîãè÷åñêîé
ñëóæáû áûë ïðåäïðèíÿò ðåòðîñïåêòèâíûé àíàëèç àðõèâíîãî
ìàòåðèàëà îäíîé èç æåíñêèõ êîíñóëüòàöèé ãîðîäà Ìîñêâû çà
ïåðèîä ñ 2007 ïî 2011 ãã. Îêàçàëîñü, ÷òî èç îáùåãî êîëè÷åñòâà
æåíùèí, ñîñòîÿâøèõ íà ó÷¸òå ïî áåðåìåííîñòè (290 æåíùèí),
â I òðèìåñòðå âñòàëè íà ó÷¸ò 69,3% áåðåìåííûõ, à ïðåíàòàëüíî-
ìó ñêðèíèíãó (ÏÑ) áûëè ïîäâåðãíóòû 61,4% áåðåìåííûõ. Âî
II òðèìåñòðå ó 72,0% æåíùèí ñðîêè ïðîâåäåíèÿ ÏÑ áûëè ãðóáî
íàðóøåíû, 10,0% æåíùèí òàêîâîìó íå ïîäâåðãàëèñü âîâñå, çà-
êëþ÷åíèÿ îá èíäèâèäóàëüíîì ðèñêå õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé
ó ïëîäà èìåëèñü â àìáóëàòîðíûõ êàðòàõ òîëüêî ó 61,4% áåðå-
ìåííûõ. Ïî äàííûì ÏÑ, 10,4% áåðåìåííûõ â I òðèìåñòðå è
12,4% áåðåìåííûõ âî II òðèìåñòðå áûëè îòíåñåíû ê ãðóïïå ðè-
ñêà è íàïðàâëåíû íà âòîðîé óðîâåíü îáñëåäîâàíèÿ, îäíàêî èí-
ôîðìàöèÿ î åãî ðåçóëüòàòàõ â àìáóëàòîðíûõ êàðòàõ æåíñêîé
êîíñóëüòàöèè îòñóòñòâîâàëà áîëåå ÷åì ó 72,0% èç íèõ. Îñíîâ-
íàÿ äîëÿ ïàòîëîãèè áåðåìåííîñòè è ïëîäà ó 17,5% æåíùèí,
ïîäâåðãíóòûõ ÏÑ, áûëà âûÿâëåíà âî 2-ì òðèìåñòðå, ÷òî ñâèäå-
òåëüñòâóåò îá àêòóàëüíîñòè ïðîâåäåíèÿ ÏÑ âî II òðèìåñòðå áå-
ðåìåííîñòè. Ñðàâíèòåëüíûé àíàëèç èñõîäîâ áåðåìåííîñòè
â ãðóïïàõ ïàöèåíòîê, ïîäâåðãàâøèõñÿ è íå ïîäâåðãàâøèõñÿ
ÏÑ, íå âûÿâèë íèêàêèõ ñòàòèñòè÷åñêè çíà÷èìûõ ðàçëè÷èé.
Â îáåèõ ãðóïïàõ ðîäèëîñü ïî îäíîìó ðåá¸íêó ñ ñèíäðîìîì Äàó-
íà. Òåñòèðîâàíèå âðà÷åé àêóøåðîâ-ãèíåêîëîãîâ íà ïîíèìàíèå
ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêèõ âîïðîñîâ ÏÄ ïîêàçàëî èõ íåäîñòàòî÷íóþ
êîìïåòåíòíîñòü: ïðàâèëüíûå îòâåòû ïîëó÷åíû â ñðåäíåì íà
56,2% òåñòîâûõ çàäàíèé. Òàêèì îáðàçîì, ðåòðîñïåêòèâíûé
àíàëèç àðõèâíîãî ìàòåðèàëà æåíñêîé êîíñóëüòàöèè ïîçâîëèë
óñòàíîâèòü, ÷òî ãëàâíîé ïðè÷èíîé íèçêîé ýôôåêòèâíîñòè ÏÄ
ÿâëÿåòñÿ ñèñòåìàòè÷åñêîå íåñîáëþäåíèå ðåãëàìåíòà ÏÑ íà
óðîâíå àìáóëàòîðíîãî çâåíà àêóøåðñêî-ãèíåêîëîãè÷åñêîé
ñëóæáû. Êîíêðåòíûìè çàäà÷àìè, òðåáóþùèìè ñîâåðøåíñòâî-
âàíèÿ ÏÄ íà ïåðâîì óðîâíå, ÿâëÿþòñÿ:

1) ïîâûøåíèå èíôîðìàöèîííîé è ìîòèâàöèîííîé ãîòîâ-
íîñòè áåðåìåííûõ æåíùèí ê ïåðèíàòàëüíîé ïðîôèëàêòèêå;

2) ïîâûøåíèå êîìïåòåíòíîñòè âðà÷åé â ìåäèêî-ãåíåòè÷å-
ñêèõ àñïåêòàõ ÏÄ;

3) ðàçðàáîòêà ïîðÿäêà âçàèìîäåéñòâèÿ ìåæäó ïåðâûì è
âòîðûì óðîâíåì ÏÄ.

Ýôôåêòèâíîñòü ïðåíàòàëüíîãî ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîãî
êîíñóëüòèðîâàíèÿ â ÇÀÎ ã.Ìîñêâû
è Íîâîìîñêîâñêîì ðàéîíå

Ìåùåðÿêîâà Ò.È.1,2, Ëóêàø Å.Í.1,2, Ñèðàêàíÿí È.Ê.1,

Èâàíîâà Î.Ã.1, Ìóòîâèí Ã.Ð.2, Ïðèòûêî À.Ã.2

1 Ôèëèàë ¹4 «Ðîäèëüíûé äîì ¹3 ÃÁÓÇ ãîðîäà Ìîñêâû «Öåíòð
ïëàíèðîâàíèÿ ñåìüè è ðåïðîäóêöèè Äåïàðòàìåíòà çäðàâîîõðàíå-
íèÿ ãîðîäà Ìîñêâû». 119501, ã.Ìîñêâà, óë. Íåæèíñêàÿ, ä. 3.
E-mail: Ivanovna-76@mail.ru
2 ÔÃÓÇ «Íàó÷íî-ïðàêòè÷åñêèé öåíòð ìåäèöèíñêîé ïîìîùè äå-
òÿì ÄÇÌ», 119620, Ìîñêâà, óë. Àâèàòîðîâ, ä. 38

Öåëüþ èññëåäîâàíèÿ áûëî ïðîâåäåíèå ñðàâíèòåëüíîãî àíà-
ëèçà ýôôåêòèâíîñòè ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè (ÏÄ) õðîìî-
ñîìíûõ àíîìàëèé (ÕÀ) ó æåíùèí Çàïàäíîãî àäìèíèñòðàòèâ-
íîãî îêðóãà ãîðîäà Ìîñêâû è Íîâîìîñêîâñêîãî ðàéîíà. Çà ïå-
ðèîä ñ 2012 ïî 2014ã. â êàáèíåò ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîé êîíñóëü-
òàöèè îáðàòèëîñü 1102 æåíùèíû â ïåðèîäå áåðåìåííîñòè. Èí-
âàçèâíàÿ äèàãíîñòèêà ïðîâåäåíà 170 áåðåìåííûì ñ ó÷¸òîì âû-
ÿâëåííûõ óëüòðàçâóêîâûõ è áèîõèìè÷åñêèõ ìàðê¸ðîâ. Èíâà-
çèâíûå ìåòîäû ïîçâîëèëè äèàãíîñòèðîâàòü õðîìîñîìíóþ ïà-
òîëîãèþ ó 26 ïëîäîâ. Ïîêàçàòåëü ýôôåêòèâíîñòè èíâàçèâíîé
ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè ñîñòàâèë 15,3%, ÷òî ñîîòâåòñòâóåò

ìåæäóíàðîäíîìó ñòàíäàðòó Ôîíäà ìåäèöèíû ïëîäà (FMF, Àí-
ãëèÿ). Ñðåäíèé âîçðàñò æåíùèí ñ âûÿâëåííîé õðîìîñîìíîé
ïàòîëîãèåé ïëîäà ñîñòàâèë 36,8 ãîäà (ñðåäè æåíùèí ñ ïàòîëî-
ãèåé ïëîäà ñèíäðîìîì Äàóíà — 36,5 ãîäà). Â 33,3% ñëó÷àåâ
òðèñîìèÿ ïî 21 ïàðå õðîìîñîì áûëà âûÿâëåíà ó ïëîäîâ æåí-
ùèí âîçðàñòíîé ãðóïïû 35—40 ëåò; â 33,3% ñëó÷àåâ ñðåäè æåí-
ùèí ñòàðøå 40 ëåò è â 33,3% ñëó÷àåâ ñðåäè æåíùèí ìîëîæå
35 ëåò. Ñî÷åòàíèå óëüòðàçâóêîâûõ ìàðê¸ðîâ ñ âîçðàñòíûì ôàê-
òîðîì (>35 ëåò) è/èëè ñ èçìåí¸ííûì áèîõèìè÷åñêèì ñêðèíèí-
ãîì ñûâîðîòî÷íûõ ìàðê¸ðîâ çíà÷èòåëüíî ïîâûøàëè ýôôåê-
òèâíîñòü èíâàçèâíîé ÏÄ. Â íàøåì èññëåäîâàíèè â äàííûõ
ñëó÷àÿõ ïîêàçàòåëü ýôôåêòèâíîñòè èíâàçèâíîé ÏÄ äîñòèãàë
52%. Çàêëþ÷åíèå. Ñèñòåìà îðãàíèçàöèè ìàññîâîãî ðàííåãî
ïðåíàòàëüíîãî ñêðèíèíãà òðåáóåò äàëüíåéøåãî óñîâåðøåíñòâî-
âàíèÿ. Äëÿ ïîâûøåíèÿ äèàãíîñòè÷åñêèõ âîçìîæíîñòåé ëàáîðà-
òîðèé ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè íåîáõîäèìî âíåäðÿòü ñîâðå-
ìåííûå ìåòîäû èññëåäîâàíèÿ, òàêèå, êàê õðîìîñîìíûé ìèêðî-
ìàòðè÷íûé àíàëèç è ìåòîä êîëè÷åñòâåííîé ÏÖÐ (QFPCR).

Âëèÿíèå ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè
íà ðàñïðîñòðàí¸ííîñòü âðîæä¸ííûõ ïîðîêîâ
ðàçâèòèÿ ó íîâîðîæä¸ííûõ

Ìèíàé÷åâà Ë.È., Íàçàðåíêî Ë.Ï.

ÔÃÁÍÓ «ÍÈÈ ìåäèöèíñêîé ãåíåòèêè»
634050 ã. Òîìñê, Íàáåðåæíàÿ Óøàéêè, ä.10
larisa.minaycheva@medgenetics.ru

Â Òîìñêîé îáëàñòè ñ 1999 ïî 2011 ãã. ïðîâåä¸í àíàëèç äèíà-
ìèêè ÷àñòîò âðîæä¸ííûõ ïîðîêîâ ðàçâèòèÿ (ÂÏÐ) îáÿçàòåëü-
íîãî ó÷¸òà (ñîãëàñíî òðåáîâàíèÿì ýïèäåìèîëîãè÷åñêîãî ìîíè-
òîðèíãà ÂÏÐ ïî ïðèêàçó ¹268 ÌÇ ÐÔ) ó íîâîðîæä¸ííûõ è
ñðåäè ïëîäîâ ñ ÂÏÐ (ïîðîêè ðàçâèòèÿ äèàãíîñòèðîâàíû â ïðå-
íàòàëüíîì ïåðèîäå è ýëèìèíèðîâàíû âñëåäñòâèå ïðåðûâàíèÿ
áåðåìåííîñòè). Ïîëó÷åííûå ðåçóëüòàòû ïîçâîëèëè îöåíèòü
ýôôåêòèâíîñòü ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè â Òîìñêîé îáëàñòè.

Ýôôåêòèâíîñòü ïðåíàòàëüíîãî âûÿâëåíèÿ ÂÏÐ (ñ ïîñëåäó-
þùåé èõ ýëèìèíàöèåé) â òå÷åíèå 13-ëåòíåãî ïåðèîäà çíà÷è-
òåëüíî óâåëè÷èëàñü: ñ 5,4% (1999 ã.) äî 61,4% (2011 ã.). Äëÿ ðÿäà
ÂÏÐ (àíýíöåôàëèÿ, ñïèííîìîçãîâàÿ ãðûæà, ýíöåôàëîöåëå, ðå-
äóêöèîííûå ïîðîêè ðàçâèòèÿ êîíå÷íîñòåé, äèàôðàãìàëüíàÿ
ãðûæà, îìôàëîöåëå, ãàñòðîøèçèñ) â ïîñëåäíèå ãîäû íàáëþäàå-
ìîãî ïåðèîäà âûÿâëÿåìîñòü äîñòèãàåò 100%. Ïîëó÷åííûå ðå-
çóëüòàòû ñîãëàñóþòñÿ ñ äàííûìè ðåãèñòðîâ ÂÏÐ (Campana H.
et al., 2010; Boyd P.A. et al., 2011). Àíàëèç äèíàìèêè ÷àñòîòû
ÂÏÐ îáÿçàòåëüíîãî ó÷¸òà çàôèêñèðîâàë å¸ ñíèæåíèå ó íîâî-
ðîæä¸ííûõ è â îáùåé ãðóïïå (íîâîðîæä¸ííûå äåòè è ïëîäû)
äëÿ àíýíöåôàëèè, ñïèííîìîçãîâîé ãðûæè, òðàíñïîçèöèè
êðóïíûõ ñîñóäîâ, ðàñùåëèíû ãóáû ñ èëè áåç ðàñùåëèíû íåáà,
ðåäóêöèîííûõ ïîðîêîâ êîíå÷íîñòåé, äèàôðàãìàëüíîé ãðûæè,
ãàñòðîøèçèñà è ìíîæåñòâåííûõ ÂÏÐ. Íà îäíîì óðîâíå â ïåðè-
îä ñ 1999 ïî 2011 ãã. â îáùåé ãðóïïå (íîâîðîæä¸ííûå äåòè è
ïëîäû) îñòà¸òñÿ ÷àñòîòà àãåíåçèè è äèñãåíåçèÿ ïî÷åê — 0,49‰
è ñèíäðîìà Äàóíà (ÑÄ) — 1,12‰. Ìåðîïðèÿòèÿ ïðåíàòàëüíîé
äèàãíîñòèêè ïîçâîëèëè ñíèçèòü ÷àñòîòó ÑÄ è àãåíåçèè è äèñ-
ãåíåçèè ïî÷åê ó íîâîðîæä¸ííûõ (0,22‰ è 0,84‰ ñîîòâåòñò-
âåííî, ð<0,05), ñðåäè ïëîäîâ ÷àñòîòà ýòîé ïàòîëîãèè â òå÷åíèå
íàáëþäàåìîãî ïåðèîäà óâåëè÷èâàåòñÿ (0,28 è 0,27‰ ñîîòâåòñò-
âåííî, ð<0,05). Óìåíüøåíèå ÷àñòîòû ÑÄ ó íîâîðîæä¸ííûõ ÿâ-
ëÿåòñÿ, â òîì ÷èñëå, ðåçóëüòàòîì ïðîâåäåíèÿ ìåðîïðèÿòèé âòî-
ðè÷íîé ïðîôèëàêòèêè ÂÏÐ — ïðåíàòàëüíîé (äîðîäîâîé) äèà-
ãíîñòèêå íàðóøåíèé ðàçâèòèÿ ïëîäà â Òîìñêîé îáëàñòè (Naza-
renko L.P. et al., 2012). Òàê, ÷åðåç ãîä ïîñëå íà÷àëà ðàáîòû ïðî-
åêòà (â 2011 ã.), çàôèêñèðîâàíà ñàìàÿ íèçêàÿ ÷àñòîòà ÑÄ ó íî-
âîðîæä¸ííûõ — 0,29‰, ñðåäè ïëîäîâ ÷àñòîòà ÑÄ ïðåâûøàåò å¸
ïîêàçàòåëü ó íîâîðîæä¸ííûõ — 0,37‰. Ìåðîïðèÿòèÿ ïðåíà-
òàëüíîé äèàãíîñòèêè ïîçâîëÿþò ñíèçèòü ÷àñòîòó ÂÏÐ è èçìå-
íèòü èõ ñòðóêòóðó ó íîâîðîæä¸ííûõ (â ïðåíàòàëüíîì ïåðèîäå
ýëèìèíèðóþòñÿ òÿæ¸ëûå, ïðèâîäÿùèå ê èíâàëèäíîñòè ÂÏÐ) è
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òåì ñàìûì âíîñÿò âêëàä â óìåíüøåíèå ïîêàçàòåëåé äåòñêîé çà-
áîëåâàåìîñòè, èíâàëèäíîñòè è ñìåðòíîñòè.

Ïðåèìïëàíòàöèîííûé ãåíåòè÷åñêèé ñêðèíèíã
ïðè âûáîðå ýìáðèîíà

Ìîòûðåâà Ï.Þ., Ñåðêîâà Ì.Â., Ñèíüêîâ Ê.Î.,

Êîæèí À.Þ., Àéçèêîâè÷ È.Â.

ÇÀÎ Ìåäèöèíñêèé öåíòð «Àâèöåííà»,
630099, ã.Íîâîñèáèðñê, Êðàñíûé ïðîñï., 35
motyreva.avicenna@gmail.com

ÏÃÄ — ïðåèìïëàíòàöèîííàÿ ãåíåòè÷åñêàÿ äèàãíîñòèêà —
ïðèìåíÿåòñÿ â öèêëàõ ÝÊÎ è ïîçâîëÿåò èñêëþ÷èòü ðÿä õðîìî-
ñîìíûõ áîëåçíåé ýìáðèîíà äî åãî ïåðåíîñà â ìàòêó. Îäíèì èç
âèäîâ ÏÃÄ ÿâëÿåòñÿ ïðåèìïëàíòàöèîííûé ãåíåòè÷åñêèé ñêðè-
íèíã àíåóïëîèäèé (ÏÃÑ).

Îòáîð ýìáðèîíîâ äëÿ ïåðåñàäêè â ìàòêó îñóùåñòâëÿåòñÿ ïî
ðàçíûì êðèòåðèÿì. Îñíîâíûì êðèòåðèåì äëÿ áîëüøèíñòâà ëà-
áîðàòîðèé ÿâëÿåòñÿ ìîðôîëîãè÷åñêàÿ îöåíêà (ÌÎ), îäíàêî
îíà íå âñåãäà ñîîòâåòñòâóåò íîðìàëüíîìó íàáîðó õðîìîñîì
â ýìáðèîíå.

Ïî äàííûì ëèòåðàòóðû, äî 70% îîöèòîâ èìåþò ÷èñëåííûå
õðîìîñîìíûå àíîìàëèè è äî 30—70% ýìáðèîíîâ — àíåóïëîè-
äû. Ïðè ýòîì ïðîöåíò õðîìîñîìíûõ ïàòîëîãèé ñðåäè äåòåé,
ðîæä¸ííûõ ïîñëå ÝÊÎ, íå âûøå îáùåïîïóëÿöèîííîãî. Öåëüþ
íàøåé ðàáîòû áûëî ñðàâíèòü äàííûå ìîðôîëîãè÷åñêîé îöåíêè
ýìáðèîíîâ è ðåçóëüòàòû ÏÃÑ.

Äëÿ èññëåäîâàíèÿ áûëè âûáðàíû 103 ñåìåéíûõ ïàðû, êîòî-
ðûì ïðîâîäèëñÿ ÏÃÑ ïî 5, 7, 10 õðîìîñîìàì ìåòîäîì FISH.
Ðàçíûå âàðèàíòû ñêðèíèíãà ïðèìåíÿëèñü ñ ñîïîñòàâèìîé ÷àñ-
òîòîé è áûëè îáóñëîâëåíû ïîêàçàíèÿìè.

Ïðè ïðîâåäåíèè ãåíåòè÷åñêîé äèàãíîñòèêè áûë âñòðå÷åí
ðÿä õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé ó ýìáðèîíîâ. Âñòðå÷åííûå àíîìà-
ëèè ìû ðàçáèëè íà 2 ãðóïïû: ñóáëåòàëüíûå (ìîãóùèå ïðèâåñòè
ê ðîæäåíèþ áîëüíîãî ðåá¸íêà) è ëåòàëüíûå. Áûëî ïðîàíàëèçè-
ðîâàíî 600 ýìáðèîíîâ, íîðìàëüíûé õðîìîñîìíûé íàáîð èìå-
ëè 50%, ñóáëåòàëüíûìè áûëî 11%, ëåòàëüíûìè 39%. Â êàæäîì
öèêëå ýìáðèîíû áûëè ðàçäåëåíû íà 3 ãðóïïû: îòëè÷íîãî, õî-
ðîøåãî è ïëîõîãî êà÷åñòâà, èñõîäÿ èç ÌÎ, çàòåì äëÿ êàæäîé
ãðóïïû ïðîâåä¸í ÏÃÑ.

Íàìè ïîêàçàíî, ÷òî ýìáðèîíû íàèëó÷øåãî êà÷åñòâà èìåþò
íîðìàëüíûé õðîìîñîìíûé íàáîð â 55% íà 3 äåíü è â 75% íà
5-é äåíü ðàçâèòèÿ ñîîòâåòñòâåííî. Ïî ðåçóëüòàòàì ÏÃÑ öèêëû
ÝÊÎ ðàçäåëåíû íà òðè êàòåãîðèè. (1) öèêëû, ãäå âûáîð ýìáðè-
îíîâ íà îñíîâàíèè ÌÎ è ÏÃÑ ñîâïàë ïîëíîñòüþ, òî åñòü äâà
íàèëó÷øèõ ýìáðèîíà, îòîáðàííûå íà ïåðåíîñ áåç ïðèìåíåíèÿ
ÏÃÑ, èìåëè íîðìàëüíûé õðîìîñîìíûé íàáîð (25 öèêëîâ); (2)
öèêëû, â êîòîðûõ âûáîð ñîâïàë ÷àñòè÷íî, òî åñòü îäèí ýìáðè-
îí íîðìàëüíûé, à îäèí ñ õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèåé (21 öèêë);
(3) öèêëû, ãäå âûáîð íå ñîâïàë, òî åñòü îáà ýìáðèîíà, êîòîðûå
áûëè áû ïåðåíåñåíû â ïîëîñòü ìàòêè áåç ÏÃÑ, èìåëè ïàòîëî-
ãè÷íûé íàáîð õðîìîñîì (6 öèêëîâ).

Òàêèì îáðàçîì, ýìáðèîíû, êîòîðûå áûëè áû îòîáðàíû äëÿ
ïåðåíîñà íà îñíîâàíèè ÌÎ è áåç ïðèìåíåíèÿ ÏÃÑ, â 32% ñëó-
÷àåâ çàâåäîìî íåñóò õðîìîñîìíóþ ïàòîëîãèþ, êîòîðàÿ ìîæåò
ñëóæèòü ïðè÷èíîé íåíàñòóïëåíèÿ, íåâûíàøèâàíèÿ áåðåìåí-
íîñòè èëè ðîæäåíèÿ áîëüíîãî ðåá¸íêà.

Ñîñòîÿíèå ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè íàðóøåíèé
ðàçâèòèÿ ïëîäà â Ðåñïóáëèêå Áóðÿòèè

Ìóíêóåâà Ë.Ä., Àþøèíà Â.Á., Åðåìèíà Å.Ð., Öûðåíîâà Â.Á.,

Êèñåëåâà Í.Â., Õðåñòèíà Ñ.Â., Øîðèíà Ì.À.

ÃÀÓÇ «Ðåñïóáëèêàíñêèé ïåðèíàòàëüíûé öåíòð», ã.Óëàí-Óäý

Íàèáîëåå ýôôåêòèâíûì ìåòîäîì ìàññîâîé äèàãíîñòèêè
õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé ó ïëîäà ñ÷èòàåòñÿ êîìáèíèðîâàííûé
ñêðèíèíã â ïåðâîì òðèìåñòðå áåðåìåííîñòè. Â Íàöèîíàëüíûé

ïðîåêò «Ïðåíàòàëüíàÿ (äîðîäîâàÿ) äèàãíîñòèêà íàðóøåíèé
ðàçâèòèÿ ðåá¸íêà» Áóðÿòèÿ âñòóïèëà ñ ôåâðàëÿ 2013 ã.

Â 2013—2014 ãã. â Áóðÿòèè ïî àëãîðèòìó ðàííåãî ïðåíàòà-
ëüíîãî ñêðèíèíãà îáñëåäîâàíî 22134 áåðåìåííûõ æåíùèí
(80,3% îò âçÿòûõ íà ó÷¸ò â ñðîêå äî 14 íåäåëü), ãðóïïà ðèñêà ïî
õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè, ñôîðìèðîâàííàÿ íà îñíîâàíèè
ïîäñ÷¸òà êîìáèíèðîâàííîãî ðèñêà, ñîñòàâèëà 446 ïàöèåíòîê.
Èíâàçèâíàÿ ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà ïðîâåäåíà 83% æåí-
ùèí. Â ïåðèîä ðàáîòû ïî íîâîìó àëãîðèòìó ïðåíàòàëüíîé äèà-
ãíîñòèêè íàðóøåíèé ðàçâèòèÿ ðåá¸íêà ïðîèçîøëî èçìåíåíèå
ñòðóêòóðû èíâàçèâíûõ âìåøàòåëüñòâ. Â 2013—2014 ãã. ïðîâåäå-
íî 69,3% àñïèðàöèè âîðñèí õîðèîíà, 25,0% ïëàöåíòîöåíòåçà,
5,7% êîðäîöåíòåçà. Ïðè ýòîì äîëÿ êîðäîöåíòåçà çíà÷èòåëüíî
ñíèçèëàñü ïî ñðàâíåíèþ ñ ïðåäûäóùèìè ãîäàìè, ÷òî îáúÿñíÿ-
åòñÿ òåì, ÷òî ìåðîïðèÿòèÿ ïî ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêå íàðó-
øåíèé ðàçâèòèÿ ðåá¸íêà íàïðàâëåíû íà âûÿâëåíèå ïàòîëîãèè
ïëîäà â ïåðâîì òðèìåñòðå áåðåìåííîñòè.

×àñòîòà âûÿâëåííîé õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè îò ÷èñëà îá-
ñëåäîâàííûõ ïî êîìáèíèðîâàííîìó ñêðèíèíãó áåðåìåííûõ
æåíùèí ñîñòàâèëà 15,6%. Äàííûå ïî äðóãèì ðåãèîíàì, ðàáîòà-
þùèì ïî ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêå íàðóøåíèé ðàçâèòèÿ
ðåá¸íêà, äåìîíñòðèðóþò áîëåå âûñîêóþ ÷óâñòâèòåëüíîñòü
ñêðèíèíãà (Êàùååâà Ò.Ê., è äð., 2014; Ìàòóëåâè÷ Ñ.À. è äð.,
2014). Ïðè÷èíà áîëåå âûñîêîé âûÿâëÿåìîñòè õðîìîñîìíûõ
àíîìàëèé â äðóãèõ ðåãèîíàõ, âåðîÿòíî, ñâÿçàíà ñ èñïîëüçîâà-
íèåì áîëüøåãî ñïåêòðà ëàáîðàòîðíûõ ìåòîäîâ äëÿ ïðåíàòàëü-
íîãî êàðèîòèïèðîâàíèÿ.

Â ÌÃÊ ðåñïóáëèêè â íàñòîÿùåå âðåìÿ íà÷àë èñïîëüçîâàòü-
ñÿ ìåòîä ìîëåêóëÿðíîé ãåíåòèêè FISH ñ ÄÍÊ-çîíäàìè íà ñïå-
öèôè÷íûå ðàéîíû õðîìîñîì 13,18,21,Õ,Ó, ÷òî ïîçâîëÿåò ïðî-
âåñòè ïðåíàòàëüíîå êàðèîòèïèðîâàíèå àìíèîöèòîâ ïëîäà
â ñðîêå 16—18 íåäåëü. Äëÿ áîëåå âûñîêîé âûÿâëÿåìîñòè íà-
ñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèè â äàëüíåéøåé ðàáîòå ìåäèêî-ãåíåòè-
÷åñêîé êîíñóëüòàöèè ïëàíèðóåòñÿ ââåäåíèå ñîâðåìåííûõ ìå-
òîäîâ ìîëåêóëÿðíîé äèàãíîñòèêè.

Îöåíêà âîçìîæíîñòè äåòåêöèè àíåóïëîèäèé
â êëåòêàõ òðîôîáëàñòà â öåëÿõ íåèíâàçèâíîé
ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè

Ìóñàòîâà Å.Â., Ìàðòûíîâ À.Â., Ìàðêîâà Æ.Ã.,

Ìèíüæåíêîâà Ì.Å., Øèëîâà Í.Â.

ÔÃÁÓ «Ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêèé íàó÷íûé öåíòð» ÐÀÌÍ,
ã.Ìîñêâà, óë. Ìîñêâîðå÷üå, ä.1 liza_mus@mail.ru

Íåèíâàçèâíàÿ ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà ïðåäïîëàãàåò
ïîëó÷åíèå èíôîðìàöèè î ãåíåòè÷åñêîì ñòàòóñå ðàçâèâàþùå-
ãîñÿ ïëîäà, íå ïðèáåãàÿ ê íàðóøåíèþ öåëîñòíîñòè ïëîäíûõ
îáîëî÷åê. Îäíèì èç òèïîâ ïëîäíûõ êëåòîê, ïðèñóòñòâóþùèõ
â êðîâè áåðåìåííûõ æåíùèí, ÿâëÿþòñÿ òðîôîáëàñòû. Êëåòêè
òðîôîáëàñòà ïîÿâëÿþòñÿ â ìàòåðèíñêîì êðîâîòîêå, íà÷èíàÿ
ñ 5 íåäåëè áåðåìåííîñòè, è áûñòðî èñ÷åçàþò èç îðãàíèçìà ìà-
òåðè ïîñëå ðîäîâ èëè ïðåðûâàíèÿ áåðåìåííîñòè. Òðîôîáëà-
ñòû, â îòëè÷èå îò îñòàëüíûõ êëåòîê ïëîäà, ïðåäñòàâëåííûõ
â êðîâè áåðåìåííîé æåíùèíû, ÿâëÿþòñÿ êëåòêàìè ýïèòåëè-
àëüíîé ïðèðîäû è îòëè÷àþòñÿ êðóïíûìè ðàçìåðàìè è õàðàê-
òåðíîé ìîðôîëîãèåé.

Â öåëÿõ îöåíêè âîçìîæíîñòè âûäåëåíèÿ òðîôîáëàñòîâ èç
ïåðèôåðè÷åñêîé êðîâè è èõ ïîñëåäóþùåãî àíàëèçà áûë âûïîë-
íåí ìîäåëüíûé ýêñïåðèìåíò. Ìàòåðèàëàìè äëÿ ýêñïåðèìåíòà
ïîñëóæèëè 11 îáðàçöîâ èñêóññòâåííî ñîçäàííûõ (àðòèôèöè-
àëüíûõ) ñìåñåé, ÿâëÿþùèõñÿ èìèòàöèåé ñîñòàâà ïåðèôåðè÷å-
ñêîé âåíîçíîé êðîâè áåðåìåííûõ æåíùèí. Àðòèôèöèàëüíûå
ñìåñè ïîëó÷àëè ñìåøèâàíèåì îáðàçöîâ ïåðèôåðè÷åñêîé âå-
íîçíîé êðîâè âçðîñëûõ èíäèâèäóóìîâ ñ îáðàçöàìè êëåòîê âîð-
ñèí õîðèîíà çàìåðøèõ áåðåìåííîñòåé ñ èçâåñòíûì êàðèîòè-
ïîì. Äëÿ ïîñëåäóþùåãî àíàëèçà ãåíåòè÷åñêîãî ìàòåðèàëà áûëè
âûáðàíû òðîôîáëàñòû äâóõ îáðàçöîâ àðòèôèöèàëüíûõ ñìåñåé,

«Ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà íàñëåäñòâåííûõ è âðîæä¸ííûõ çàáîëåâàíèé: íàñòîÿùåå è áóäóùåå»
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äëÿ ïðèãîòîâëåíèÿ êîòîðûõ èñïîëüçîâàëè êëåòêè õîðèîíà ñ êà-
ðèîòèïàìè 47,ÕÕ,+13 è 47,XY,+21.

Äëÿ âûäåëåíèÿ òðîôîáëàñòîâ èñïîëüçîâàëè ìåòîä ôèëüòðà-
öèè ÷åðåç ïîëèêàðáîíàòíûå ôèëüòðû ñ äèàìåòðîì ïîð 8 ìêì,
ïîçâîëÿþùèì çàäåðæèâàòü íà ôèëüòðå êðóïíûå êëåòêè òðî-
ôîáëàñòà. Äåòåêöèÿ òðîôîáëàñòîâ íà ôèëüòðå îñóùåñòâëÿëàñü
èììóíîöèòîõèìè÷åñêèì îêðàøèâàíèåì ñ ìîíîêëîíàëüíûìè
àíòèòåëàìè ê öèòîïëàçìàòè÷åñêîìó áåëêó öèòîêåðàòèíó 7
(ÑÊ7). Èçîëÿöèÿ åäèíè÷íûõ CK7-ïîëîæèòåëüíûõ êëåòîê ïðî-
èçâîäèëàñü ìåòîäîì ëàçåðíîé ìèêðîäèññåêöèè, ïîñëå ÷åãî ñëå-
äîâàë ýòàï ïîëíîãåíîìíîé àìïëèôèêàöèè. Àíàëèç ãåíåòè÷å-
ñêîãî ìàòåðèàëà åäèíè÷íûõ CK7-ïîëîæèòåëüíûõ êëåòîê ïðî-
âîäèëñÿ ìåòîäîì ìåòàôàçíîé ñðàâíèòåëüíîé ãåíîìíîé ãèáðè-
äèçàöèè. Â îáîèõ ñëó÷àÿõ ïðîôèëè ãèáðèäèçàöèè ãåíåòè÷åñêî-
ãî ìàòåðèàëà äèññåêòèðîâàííûõ êëåòîê ñîîòâåòñòâîâàëè êàðèî-
òèïó êëåòîê õîðèîíà, èñïîëüçîâàííûõ äëÿ ïðèãîòîâëåíèÿ ñî-
îòâåòñòâóþùèõ àðòèôèöèàëüíûõ ñìåñåé. Òàêèì îáðàçîì, èçî-
ëèðîâàííûå êëåòêè áûëè ïëîäíûìè ïî ïðîèñõîæäåíèþ.

Ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà
õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè

Íàçàðîâà Ë.Ê., Áàÿíîâà Ì.Ô., Ñàìàòêûçû Ä.,

Æóìàæàíîâà Ä.Ê., Àáèëüäèíîâà Ã.Æ.

ÀÎ «Íàöèîíàëüíûé íàó÷íûé öåíòð ìàòåðèíñòâà è äåòñòâà»
Ðåñïóáëèêà Êàçàõñòàí, ã. Àñòàíà, ïð. Òóðàí, 32,
nazarova_lyaz@mail.ru

Ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà íàñëåäñòâåííûõ è âðîæä¸ííûõ
çàáîëåâàíèé ÿâëÿÿñü îäíèì èç áóðíî ðàçâèâàþùèõñÿ íàïðàâ-
ëåíèé ñîâðåìåííîé ìåäèöèíû, ñòàëà ìîùíûì èíñòðóìåíòîì,
ïîçâîëÿþùèì ñóùåñòâåííî ñíèçèòü ïåðèíàòàëüíûå ïîòåðè è
óìåíüøèòü ÷èñëî áîëüíûõ ñ òÿæ¸ëûìè íåðåïàðèðóåìûìè ïî-
ðîêàìè ðàçâèòèÿ, ñ ñîöèàëüíî çíà÷èìûìè ãåííûìè è õðîìî-
ñîìíûìè áîëåçíÿìè.

Ïðîôèëàêòèêà ðîæäåíèÿ äåòåé ñ õðîìîñîìíûìè áîëåçíÿ-
ìè ñîñòàâëÿåò ãëàâíóþ çàäà÷ó ñîâðåìåííîé ïðåäèêòèâíîé ìå-
äèöèíû.

Â ÀÎ «Íàöèîíàëüíûé íàó÷íûé öåíòð ìàòåðèíñòâà è äåòñò-
âà» ìàñøòàáíûå öèòîãåíåòè÷åñêèå èññëåäîâàíèÿ ïëîäîâ áûëè
íà÷àòû â 2007 ã. Ê íàñòîÿùåìó âðåìåíè ïðîâåäåíî 6354 èíâà-
çèâíûõ ìàíèïóëÿöèé, èç íèõ 50% ïðèõîäèòñÿ íà äîëþ áèîïñèè
õîðèîíà/ïëàöåíòîöåíòåçà, ïðîâîäèìûõ ñ 10 ïî 19 íåäåëþ è
50% — íà äîëþ êîðäîöåíòåçà, ïðîâîäèìîãî ñ 20 ïî 22 íåäåëþ
áåðåìåííîñòè. Ñëåäóåò çàìåòèòü, ÷òî âûñîêàÿ äîëÿ êîðäîöåí-
òåçà ñâèäåòåëüñòâóåò î ïðîáëåìàõ ãåíåòè÷åñêîãî ñêðèíèíãà íà
ïåðâîì óðîâíå, ò.å. â ðåãèîíàõ.

Íàèáîëåå ÷àñòûìè ïîêàçàíèÿìè äëÿ ïðîâåäåíèÿ èíâàçèâ-
íûõ ìåòîäîâ áûëè: âîçðàñò áåðåìåííîé ñòàðøå 35 ëåò, óëüòðà-
çâóêîâûå ìàðê¸ðû è áèîõèìè÷åñèå ìàðê¸ðû õðîìîñîìíîé ïà-
òîëîãèè ó ïëîäà. Ïî äàííûì íàøåãî èññëåäîâàíèÿ 2417 (38%)
èíâàçèâíûõ ïðîöåäóð ïðîâåäåíî áåðåìåííûì ãðóïïû ðèñêà ïî
ñûâîðîòî÷íûì áèîõèìè÷åñêèì ìàðê¸ðàì. Ïî âîçðàñòíîìó
ôàêòîðó íàïðàâëåíî íà èíâàçèâíóþ ïðåíàòàëüíóþ äèàãíîñòèêó
2389 (37,6%) áåðåìåííûõ, ïî óëüòðàçâóêîâûì ìàðê¸ðàì — 991
(15,6%), 8,8% ïðèøëîñü íà äîëþ âñåõ îñòàëüíûõ ïîêàçàíèé.
Âûÿâëÿåìîñòü õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè, â çàâèñèìîñòè îò ïîêà-
çàíèé, ïðåäñòàâëåíà ñëåäóþùèì îáðàçîì: ïî áèîõèìè÷åñêèì
ìàðê¸ðàì — 3,5%, ïî óëüòðàçâóêîâûì ìàðê¸ðàì 9,6%, ïî âîçðà-
ñòíîìó ôàêòîðó — 6,8%.

Ïðè àíàëèçå ñòðóêòóðû õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé â 90% ñëó-
÷àåâ áûëè îáíàðóæåíû ÷èñëîâûå àíîìàëèè, â 10% ñëó÷àÿõ äèà-
ãíîñòèðîâàíà ñòðóêòóðíàÿ ïàòîëîãèÿ.

Íàèáîëüøèé óäåëüíûé âåñ â âûÿâëåííîé õðîìîñîìíîé
ïàòîëîãèè çàíèìàåò ñèíäðîì Äàóíà — 45,3%, ÷òî îáúÿñíÿåò-
ñÿ âûñîêîé ÷àñòîòîé äàííîãî ñèíäðîìà â ïîïóëÿöèè. Ñèíä-
ðîì Ýäâàðäñà âñòðå÷àëñÿ â 14,8%, ñèíäðîì Ïàòàó — â 4,3%
ñëó÷àåâ.

Îïûò ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè ÂÏÑ
â Ãîìåëüñêîé îáëàñòè

Íèêîëàåâà Þ.Ç., Áîðòíîâñêàÿ Í.Ï.,

Êðèâîëàïîâ Î.Â., Òàðèêîâà Î.À.

Ó÷ðåæäåíèå «Ãîìåëüñêèé îáëàñòíîé äèàãíîñòè÷åñêèé ìåäèêî-ãå-
íåòè÷åñêèé öåíòð ñ êîíñóëüòàöèåé «Áðàê è ñåìüÿ»
ã.Ãîìåëü, óë.Êèðîâà, 57
e-mail: mgc_Gomel@mail.ru

Ïî ðåçóëüòàòàì ìîíèòîðèíãà âðîæä¸ííûõ ïîðîêîâ ðàçâè-
òèÿ â Ãîìåëüñêîé îáëàñòè çà 2011—2013 ãã. çàðåãèñòðèðîâàíî
ó ðîäèâøèõñÿ îò 0 äî 27 ñóò. 398 ñëó÷àåâ èçîëèðîâàííûõ ÂÏÑ
è 30 ñëó÷àåâ ÂÏÑ â ñî÷åòàíèè ñ ýêñòðàêàðäèàëüíûìè àíîìà-
ëèÿìè (ÝÊÀ). ×àñòîòà äàííîé ïàòîëîãèè ñîñòàâèëà 8,08—,24
íà 1000 ðîæäåíèé. Â ñòðóêòóðå ÂÏÐ â îáëàñòè ÂÏÑ óâåðåííî
çàíèìàþò ëèäèðóþùåå ìåñòî — óäåëüíûé âåñ èõ ñîñòàâëÿåò
îêîëî 40%.

Ïðîàíàëèçèðîâàí è îáîáù¸í íàø îïûò ïðåíàòàëüíîé äèà-
ãíîñòèêè ÂÏÑ çà ïåðèîä 2011—2013 ãã. Çà ýòîò ïåðèîä äî ðîäîâ
áûëî óñòàíîâëåíî 235 ñëó÷àåâ ÂÏÑ, â òîì ÷èñëå 144 ñëó÷àÿ èçî-
ëèðîâàííûõ ïîðîêîâ ñåðäöà è 91 ñëó÷àé â ñî÷åòàíèè ñ ÝÊÀ è
õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèåé. Óäåëüíûé âåñ ïîðîêîâ ñåðäöà, óñòà-
íîâëåííûõ ïðåíàòàëüíî, ñîñòàâèë 35,5%. Â ïåðâîì òðèìåñòðå áû-
ëî óñòàíîâëåíî 52 ñëó÷àÿ ÂÏÑ (22,1%), âî âòîðîì òðèìåñòðå —
173 ñëó÷àÿ (73,6%), â òðåòüåì òðèìåñòðå — 10 ñëó÷àåâ (4,3%)

Àíàëèç àêóøåðñêîãî àíàìíåçà ïîêàçàë, ÷òî ñðåäè îáñëåäî-
âàííûõ ïàöèåíòîê 32% áûëè ïåðâîáåðåìåííûìè, 12% — ïî-
âòîðíîáåðåìåííûìè, íî ïåðâîðîäÿùèìè, 56% — ïîâòîðíîðî-
äÿùèìè.

Ñòðóêòóðà ÂÏÑ, óñòàíîâëåííûõ ïðåíàòàëüíî:
� äåôåêòû èíòðàêàðäèàëüíûõ ïåðåãîðîäîê — 83;
� ãèïîïëàïçèÿ ëåâûõ/ïðàâûõ îòäåëîâ ñåðäöà — 35;
� àòðèî-âåíòðèêóëÿðíàÿ êîììóíèêàöèÿ — 33;
� êîíî-òðóíêàëüíûå äåôåêòû — 35;
� àíîìàëèè äóãè àîðòû — 32;
�ôèáðîýëëàñòîç — 7;
� ïðî÷èå — 10.
Ñî÷åòàíèå ÂÏÑ ñ ðàçëè÷íûìè ýêñòðàêàðäèàëüíûìè àíî-

ìàëèÿìè (ÝÊÀ), âêëþ÷àÿ õðîìîñîìíûå àíîìàëèè (ÕÀ), áûëè
çàðåãèñòðèðîâàíû ó 91 ïëîäà (39%). Ïðè ýòîì ÷àùå âñåãî ðåãè-
ñòðèðîâàëèñü ñî÷åòàíèÿ ñ ÕÀ — 54 ñëó÷àÿ, ÂÏÐ öåíòðàëüíîé
íåðâíîé ñèñòåìû — 10 ñëó÷àåâ, ïîðîêàìè ðàçâèòèÿ ïî÷åê è êî-
ñòíî-ìûøå÷íîé ñèñòåìû — ïî 5 ñëó÷àåâ, íåèìóííàÿ âîäÿíêà
ïëîäà — 3 ñëó÷àÿ.

Ñïåêòð ÕÀ âêëþ÷àë: ñèíäðîì Äàóíà — 23, ñèíäðîì Ýäâàðä-
ñà — 18, ñèíäðîì Ïàòàó — 3, ñòðóêòóðíûé äèñáàëëàíñ — 4.

Ïîäàâëÿþùåå áîëüøèíñòâî ñëó÷àåâ ÂÏÑ áûëè âûÿâëåíû
â ñåìüÿõ «íàñëåäñòâåííî íå îòÿãîù¸ííûõ» è íå èìåþùèõ ïîâî-
äà äëÿ îáðàùåíèÿ çà ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêèì êîíñóëüòèðîâàíè-
åì, â ñâÿçè ñ ÷åì îñîáóþ ðîëü ïðèîáðåòàåò ñêðèíèíãîâîå óëüò-
ðàçâóêîâîå èññëåäîâàíèå ñ ïðîâåäåíèåì öèòîãåíåòè÷åñêîãî îá-
ñëåäîâàíèÿ ïëîäà ïðè âûÿâëåíèè ïàòîëîãèè ñåðäå÷íî-ñîñóäè-
ñòîé ñèñòåìû.

Ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà â Àëòàéñêîì êðàå

Íèêîíîâà Â.À., Íèêîíîâ À.Ì., ×åêðèé Î.Â.,

Êîðçíèêîâà Å.À., Ïëîòíèêîâà Î.Â., Öûï÷åíêî Î.Â.

ÊÃÁÓÇ «Äèàãíîñòè÷åñêèé öåíòð Àëòàéñêîãî êðàÿ»,
Àëòàéñêàÿ ìåæðåãèîíàëüíàÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêàÿ êîíñóëüòàöèÿ,
656038, Áàðíàóë, ïð. Êîìñîìîëüñêèé 75à.nikonovam@list.ru

Â Àëòàéñêîì êðàå ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà îñóùåñòâëÿåò-
ñÿ ñ 1991 ã., à ñ 2011 ã. óæå â ðàìêàõ ñïåöèàëüíîé ôåäåðàëüíîé
ïðîãðàììû. Ó÷èòûâàÿ, ÷òî ãëàâíûì òðåáîâàíèåì ïðîãðàììû
ÿâëÿåòñÿ ñòðîãîå ñîáëþäåíèå ñðîêîâ ïðîâåäåíèÿ îáñëåäîâà-
íèÿ, ñîîòâåòñòâóþùàÿ ïîäãîòîâêà ñïåöèàëèñòîâ è ïðèìåíåíèå
îïðåäåë¸ííîãî ëàáîðàòîðíîãî îáîðóäîâàíèÿ, ïðèíÿòî ðåøåíèå
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öåíòðàëèçîâàòü âñå ýòàïû ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè. Äëÿ ýòî-
ãî áûëè ñîçäàíû ôèëèàëû ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîé êîíñóëüòàöèè
âûïîëíÿþùèå ôóíêöèè ìåæðàéîííûõ öåíòðîâ ïðåíàòàëüíîé
äèàãíîñòèêè. Èñïîëüçîâàíèå èíòåðíåòà ïîçâîëèëî â ïîñòîÿí-
íîì ðåæèìå îñóùåñòâëÿòü êîíòðîëü âûïîëíåíèÿ òåõíîëîãèè
ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè íà âñåõ å¸ ýòàïàõ. Îñóùåñòâëÿþòñÿ
òåëåêîíñóëüòàöèè âðà÷îì-ãåíåòèêîì áåðåìåííûõ ãðóïïû ðèñ-
êà ïî íàñëåäñòâåííîé è âðîæä¸ííîé ïàòîëîãèè.

Çà ïåðèîä 2012—2014 ãã. ïî ïðîãðàììå ïðåíàòàëüíîé äèà-
ãíîñòèêè â ïåðâîì òðèìåñòðå áûëî îáñëåäîâàíî 50856 áåðåìåí-
íûõ, ÷òî ñîñòàâèëî 66,6% îò âçÿòûõ çà ýòîò ïåðèîä íà ó÷¸ò äî
12 íåäåëü. Áûëî âûÿâëåíî 200 ñëó÷àÿ õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè
ïëîäà — âñå áåðåìåííîñòè ïðåðâàíû. Èç 1403 áåðåìåííîñòåé
ñ äèàãíîñòèðîâàííûì ìîðôîëîãè÷åñêèì äåôåêòîì ïëîäà ïðå-
ðâàíû 384 èç-çà òÿæåñòè ïàòîëîãèè.

Ïîêàçàíèåì äëÿ êàðèîòèïèðîâàíèÿ ïëîäà ÿâëÿëîñü: êîì-
áèðîâàííûé ðèñê ïî õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè áîëåå 1 íà 100,
âðîæä¸ííûå ïîðîêè ðàçâèòèÿ ïëîäà, äâà è áîëåå óëüòðàçâóêî-
âûõ ìàðê¸ðà.

Âûñîêàÿ ÷àñòîòà õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè âñòðå÷àëàñü ïðè
âðîæä¸ííûõ ïîðîêàõ ðàçâèòèÿ ïëîäà. Åñëè èíâàçèâíàÿ ïðåíà-
òàëüíàÿ äèàãíîñòèêà ïðîâîäèëàñü òîëüêî ïî âîçðàñòó áåðåìåí-
íîé, àíîìàëèè õðîìîñîì ïëîäà îáíàðóæèâàëèñü òîëüêî â 3,1%
ñëó÷àÿõ. Ñèñòåìàòè÷åñêèé àíàëèç ýòèõ ðåçóëüòàòîâ ïîçâîëèò
áîëåå ýôôåêòèâíî ïðîâîäèòü îòáîð ïàöèåíòîê äëÿ ïðîâåäåíèÿ
êàðèîòèïèðîâàíèÿ ïëîäà.

Òàêèì îáðàçîì, êàê âèäíî èç ïðåäñòàâëåííûõ äàííûõ ïðå-
íàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà â Àëòàéñêîì êðàå âûïîëíÿåòñÿ â ïîë-
íîì îáú¸ìå. Ðàçâèòèå ñåòè ôèëèàëîâ ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîé
êîíñóëüòàöèè ïîâûñèò äîñòóïíîñòü ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè
â ñàìûõ îòäàë¸ííûõ ðàéîíàõ Àëòàéñêîãî êðàÿ.

Ïîðîêè öåíòðàëüíîé íåðâíîé ñèñòåìû ó ïëîäîâ,
àáîðòèðîâàííûõ ïî ãåíåòè÷åñêèì ïîêàçàíèÿì
â ïåðâîì òðèìåñòðå áåðåìåííîñòè

Íîâèêîâà È.Â., Ëàçàðåâè÷ À.À.

ÃÓ ÐÍÏÖ «Ìàòü è äèòÿ» ÌÇ ÐÁ, Áåëàðóñü,
Ìèíñê, 220053, óë. Îðëîâñêàÿ 66.
E-mail: i.novikova@mail.ru

Öåëüþ íàñòîÿùåãî èññëåäîâàíèÿ áûëî èçó÷åíèå ïàòîëîãîà-
íàòîìè÷åñêîãî ñïåêòðà ïîðîêîâ ó ïëîäîâ, àáîðòèðîâàííûõ
â I òðèìåñòðå ïîñëå óëüòðàçâóêîâîé äèàãíîñòèêè ïîðîêîâ ðàç-
âèòèÿ (ÏÐ) öåíòðàëüíîé íåðâíîé ñèñòåìû (ÖÍÑ).

Àíàëèç 1346 ïðåðûâàíèé ïî ãåíåòè÷åñêèì ïîêàçàíèÿì
â I òðèìåñòðå ïîêàçàë, ÷òî â 1/4 ñëó÷àåâ (343/1346) ïîêàçàíè-
ÿìè ê ïðåðûâàíèþ áåðåìåííîñòè ÿâëÿëèñü ÏÐ ÖÍÑ. Ó 256
(19,0%) ïëîäîâ ïîêàçàíèÿìè ê ïðåðûâàíèþ áûëè òîëüêî ÏÐ
ÖÍÑ, ó 52 — àññîöèàöèÿ ÏÐ ÖÍÑ ñ ÏÐ äðóãèõ ñèñòåì,
â 32 ñëó÷àÿõ êðîìå ÏÐ ÖÍÑ â ñî÷åòàíèè ñ äðóãèìè ÏÐ áûëî
îòìå÷åíî ðàñøèðåíèå NT. Ïàòîìîðôîëîãè÷åñêîå èññëåäîâà-
íèå ïîñòàáîðòíîãî ìàòåðèàëà îêàçàëîñü âîçìîæíûì â 94,1%
ñëó÷àåâ (241/256). Äîïîëíèòåëüíàÿ èíôîðìàöèÿ, ïîëó÷åííàÿ
â 47,3% ñëó÷àåâ (114/241), îòíîñèëàñü ê âûÿâëåíèþ äðóãèõ ÏÐ
è õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè â ðåçóëüòàòå öèòîãåíåòè÷åñêîãî èñ-
ñëåäîâàíèÿ ïîñòàáîðòíîãî ìàòåðèàëà. Â öåëîì, ó 52,7% ïëî-
äîâ (127/241) ÏÐ ÖÍÑ áûëè èçîëèðîâàííûìè äåôåêòàìè,
ó 47,3% ïëîäîâ — êîìïîíåíòàìè õðîìîñîìíûõ áîëåçíåé (ÕÁ),
ãåíåòè÷åñêèõ ñèíäðîìîâ (àññîöèàöèè ðàñùåëèí, ÀÄÀÌ êîì-
ïëåêñà, ñèíäðîìîâ Ìåêêåëÿ, àãíàòèè-ãîëîïðîçýíöåôàëèè) è
íåêëàññèôèöèðîâàííûõ êîìïëåêñîâ ìíîæåñòâåííûõ ÏÐ.
Ñïåêòð ÏÐ ÖÍÑ ó ïëîäîâ, àáîðòèðîâàííûõ â I òðèìåñòðå,
âêëþ÷àë, â îñíîâíîì, ëåãêî âûÿâëÿåìûå â ðàííèå ñðîêè ïðè
ñêðèíèíãîâîì ÓÇÈ ïîðîêè, ïðèâîäÿùèå ê ãðóáûì íàðóøåíè-
ÿì àíàòîìèè: äåôåêòû íåðâíîé òðóáêè (àíýíöåôàëèþ, êðàíè-
îðàõèñõèç, spinà bifida, èíèîíöåôàëèþ), ÷åðåïíî-ìîçãîâûå
ãðûæè, ïîðîêè íåðàçäåëåíèÿ ïåðåäíåãî ìîçãà (ãîëîïðîçýíöå-
ôàëèþ) è ñèíäðîì Äåíäè—Óîêåðà. ÏÐ ÖÍÑ â ñîñòàâå ÕÁ áû-

ëè àññîöèèðîâàíû ñ ñèíäðîìàìè Ïàòàó (32,5%), òðèïëîèäèè
(29,7%), Ýäâàðäñà (18,9%) è ðàçëè÷íûìè ñòðóêòóðíûìè ïåðå-
ñòðîéêàìè õðîìîñîì (18,9%). Ñàìûìè ÷àñòûìè ÏÐ ÖÍÑ
ó ïëîäîâ ñ ÕÁ â I òðèìåñòðå îêàçàëèñü ãîëîïðîçýíöåôàëèÿ è
êðàíèîðàõèñõèç, ñîñòàâèâøèå ñîîòâåòñòâåííî 51,4% (19/37) è
18,9% (7/37) âñåõ ñëó÷àåâ. Ãîëîïðîçýíöåôàëèÿ â 73,7% (14/19)
ñëó÷àåâ áûëà àññîöèèðîâàíà ñ ñèíäðîìîì Ïàòàó è ñòðóêòóð-
íûìè ïåðåñòðîéêàìè õðîìîñîì, à ñèíäðîì Äåíäè—Óîêåðà
â 80% (4/5) ñëó÷àåâ — ñ ñèíäðîìîì òðèïëîèäèè. Íàèáîëåå ÷à-
ñòûìè íåõðîìîñîìíûìè ñèíäðîìàìè ñ âîâëå÷åíèåì ÖÍÑ
ó àáîðòèðîâàííûõ ïëîäîâ I òðèìåñòðà îêàçàëèñü àññîöèàöèÿ
ðàñùåëèí (36 ñëó÷àåâ) è ÀÄÀÌ-êîìïëåêñ (22 ñëó÷àÿ). Â 4 ñëó-
÷àÿõ áûë óñòàíîâëåí ñèíäðîì Ìåêêåëÿ.

Ðåàëèçàöèÿ íàöèîíàëüíîãî ïðîåêòà
«Ïðåíàòàëüíàÿ (äîðîäîâàÿ) äèàãíîñòèêà
íàðóøåíèé ðàçâèòèÿ ðåá¸íêà»
â Êðàñíîäàðñêîì êðàå

Ïàâëåíêî Í.Å., Ìîðîçîâà È.Â., Áîáàåä È.ß.,

Ìàòóëåâè÷ Ñ.À., Îìåëü÷åíêî Î.Í., Êëèïà Ì.Â.

ÃÁÓÇ «ÍÈÈ — Êðàåâàÿ êëèíè÷åñêàÿ áîëüíèöà ¹1 èì. ïðîôåññîðà
Ñ.Â. Î÷àïîâñêîãî»
Êóáàíñêàÿ ìåæðåãèîíàëüíàÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêàÿ êîíñóëüòàöèÿ,
350086, ã.Êðàñíîäàð, óë.1 Ìàÿ, 167,
e-mail: kubanmgk@mail.ru

Â Êðàñíîäàðñêîì êðàå ñêðèíèíã áåðåìåííûõ â I òðèìåñòðå
(â äàëüíåéøåì ñêðèíèíã) ïðîâîäèòñÿ ñ ÿíâàðÿ 2012 ã. Óëüòðà-
çâóêîâûå èññëåäîâàíèÿ ïðîâîäÿòñÿ âðà÷àìè-ýêñïåðòàìè ìåæ-
ìóíèöèïàëüíûõ êàáèíåòîâ ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè
(ÌÊÏÄ), àíàëèç áèîõèìè÷åñêèõ ìàðê¸ðîâ (PAPP-A, �-ÕÃ÷)
ïðîâîäèòñÿ â ÊÌÌÃÊ íà àíàëèçàòîðàõ «Àâòîäåëüôèÿ» è «Äå-
ëüôèÿ-ýêñïðåññ» ñ ïîñëåäóþùèì ðàñ÷¸òîì èíäèâèäóàëüíîãî
ðèñêà õðîìîñîìíîé àíîìàëèè (ÕÀ) ó ïëîäà. Áåðåìåííûå æåí-
ùèíû, ïîïàâøèå â ãðóïïó âûñîêîãî ðèñêà (>1:100), âûçûâàþò-
ñÿ â ÊÌÌÃÊ, ãäå ïðîâîäèòñÿ óòî÷íÿþùàÿ äèàãíîñòèêà (ÓÇÈ),
ïåðåñ÷èòûâàåòñÿ ðèñê ïî ÕÀ, ðåøàåòñÿ âîïðîñ î ïðîâåäåíèè
ïðåíàòàëüíîé èíâàçèâíîé äèàãíîñòèêè (ÏÈÄ).

Ñ öåëüþ îïðåäåëåíèÿ ýôôåêòèâíîñòè ñêðèíèíãà íàìè ïðî-
âåä¸í ñðàâíèòåëüíûé àíàëèç âûÿâëÿåìîñòè ÕÀ çà 3 ãîäà ñêðè-
íèíãà (2012—2014 ãã.) è ïðåäûäóùèå 3 ãîäà (2009—2011 ãã.).

Çà 3 ãîäà ñêðèíèíãà â êðàå îáñëåäîâàíî 141 390 áåðåìåí-
íûõ — 85% îò ÷èñëà âçÿòûõ íà ó÷¸ò ïî áåðåìåííîñòè äî 14 íå-
äåëü (2012 ã. — 72,6%, 2013 ã. — 87,6%, 2014 ã. — 93,9%). Âûÿâ-
ëåíî 517 ïëîäîâ ñ ÂÏÐ (2012 ã. — 160, 2013 ã. — 151, 2014 ã. —
206). Ãðóïïó âûñîêîãî ðèñêà ïî ÕÀ ñîñòàâèëè 2227 æåíùèí
(1,6%). Èç ÿâèâøèõñÿ 2011 áåðåìåííûõ (90,3%) ïîñëå ïå-
ðåñ÷¸òà ðèñêà íóæäàëîñü â ÏÈÄ 1500 (1,1%). Îòêàçàëèñü îò
äèàãíîñòèêè 512 ïàöèåíòîê (34,1%). Ïðîâåäåíî 988 (65,9%)
ÏÈÄ (2012 ã. — 193, 2013 ã. — 338, 2014 ã. — 457). Â 366 ñëó÷à-
ÿõ âûÿâëåíû ÕÀ (ýôôåêòèâíîñòü — 37%): 190 — ñèíäðîì Äàó-
íà (ÑÄ); 49 — ñèíäðîì Ýäâàðäñà; 37 — ñèíäðîì Ïàòàó; 37 —
ñèíäðîì Òåðíåðà; 5 — ñèíäðîì Êëàéíôåëüòåðà; 21 — ïîëè-
ïëîèäèè; 27 — äðóãàÿ ÕÀ.

Çà ïðåäûäóùèå äî ñêðèíèíãà òðè ãîäà âûÿâëåíî ÕÀ — 168,
ÑÄ — 66, ÂÏÐ — 181. Òàêèì îáðàçîì, âûÿâëÿåìîñòü ÂÏÐ ïî-
âûñèëàñü â 2,8 ðàç, ÕÀ — â 2,2 ðàçà, â òîì ÷èñëå ÑÄ — â 2,9 ðàç.
Âûÿâëåíèå ÑÄ â 1-ì òðèìåñòðå óâåëè÷èëîñü ñ 28,8% (19 ñëó÷àåâ
çà 3 ãîäà) äî 70,5% (134 ñëó÷àÿ). Îòìå÷àåòñÿ ñìåùåíèå ñðîêîâ
ïðîâåäåíèÿ ÏÈÄ: äî ñêðèíèíãà äî 22 íåä. áåðåìåííîñòè ïðî-
âîäèëîñü ëèøü 41% ÏÈÄ, âî âðåìÿ ñêðèíèíãà — 88%. Çà ñ÷¸ò
ñâîåâðåìåííîé ýëèìèíàöèè ïàòîëîãè÷íûõ ïëîäîâ ïîïóëÿöè-
îííàÿ ÷àñòîòà ÑÄ â êðàå ñíèçèëàñü â 1,4 ðàçà (2009—2011 ãã. ÷à-
ñòîòà ÑÄ 1:866; â 2012—2014 ãã. — 1:1240).

Îïûò 3 ëåò ðàáîòû äîêàçàë ýôôåêòèâíîñòü êîìáèíèðîâàí-
íîãî ñêðèíèíãà I òðèìåñòðà. ×óâñòâèòåëüíîñòü ñêðèíèíãà íà
ÕÀ çà òðè ãîäà ðàáîòû ñîñòàâèëà 84,2%, ñïåöèôè÷íîñòü —
98,7%.

«Ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà íàñëåäñòâåííûõ è âðîæä¸ííûõ çàáîëåâàíèé: íàñòîÿùåå è áóäóùåå»
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Èñïîëüçîâàíèå äàííûõ «Ìîíèòîðèíãà ÂÏÐ»
â îöåíêå ðåçóëüòàòèâíîñòè
ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè
â Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè

Ïåòðîâà Å.Ã., Òóðàáîâà À.Ë.

ÃÁÓÇ ÀÎ «ÀÎÄÊÁ», ã.Àðõàíãåëüñê, ïð.Îáâîäíûé êàíàë 7,
egmgk@ya.ru

Àíàëèç äàííûõ «Ìîíèòîðèíãà âðîæä¸ííûõ ïîðîêîâ ðàçâè-
òèÿ» ïîçâîëÿåò ðåøàòü ðàçëè÷íûå ïðàêòè÷åñêèå çàäà÷è, â òîì
÷èñëå òàêèå, êàê îöåíêà ýôôåêòèâíîñòè ìåðîïðèÿòèé ïðåíà-
òàëüíîé äèàãíîñòèêè â ðåãèîíå, âëèÿíèå ðàçëè÷íûõ ôàêòîðîâ
íà ñòðóêòóðó íàñëåäñòâåííîé è âðîæä¸ííîé ïàòîëîãèè.

Â Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè ñôîðìèðîâàíà áàçà äàííûõ
ñ 1995 ã. Ñðàâíåíèå äàííûõ 2011—2014 ãã. ïîêàçàëî, ÷òî ïåðå-
õîä íà êðèòåðèè æèâîðîæäåíèÿ ÂÎÇ ñ 2012 ã. ïðèâåë ê óìåíü-
øåíèþ ñâîåâðåìåííî âûÿâëåííûõ ïîðîêîâ ñ 36,7% â 2011 äî
22,3% â 2012 ã. Â 2013 ã. íàìåòèëàñü òåíäåíöèÿ ê óâåëè÷åíèþ
äîëè ñâîåâðåìåííî äèàãíîñòèðîâàííûõ ïîðîêîâ, â 2014 ã. óæå
ñîñòàâèëà 35,4%. Ïðè ýòîì â ñâÿçè ñ ïðîâåäåíèåì ñêðèíèíãà
ïåðâîãî òðèìåñòðà ïîäãîòîâëåííûìè ñïåöèàëèñòàìè ìåæðàé-
îííûõ êàáèíåòîâ ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè çíà÷èìî âîçðîñëà
äîëÿ ðàííåé äèàãíîñòèêè ãðóáûõ ÂÏÐ (äî 14 íåäåëü) ñ 26,2%
â 2011 äî 56,0% â 2014 ã.

Ñóùåñòâåííûå èçìåíåíèÿ ïðîèçîøëè â âîçðàñòíîé ñòðóê-
òóðå ìàòåðåé, ÷òî íàøëî ñâîå îòðàæåíèå â èçìåíåíèè ÷àñòîò
ïîðîêîâ, íà êîòîðûå îêàçûâàåò âëèÿíèå äàííûé ôàêòîð (òàá-
ëèöà). Òàê, çà ïåðèîä ñ 1995 ïî 2013 ãã. ãðóïïà ðèñêà þíûõ ìà-
òåðåé äî 19 ëåò óìåíüøèëàñü ñ 17,2% äî 4,9%, â òî æå âðåìÿ
ãðóïïà æåíùèí ñòàðøå 35 ëåò óâåëè÷èëàñü ñ 5,0% äî 11,6%.

Èçìåíåíèå ÷àñòîò (íà 10 000 íîâîðîæä¸ííûõ) àíýíöåôàëèè
è ñèíäðîìà Äàóíà â ñðàâíåíèè ñ äàííûìè EVROCAT
(1995—1999 è 2009—2013 ãã.)

EVROCAT Àðõàíãåëüñêàÿ îáëàñòü

1995—1999 2009—2012 1995—1999 2009—2013

Ñèíäðîì Äàóíà 18,44 23,19 7,0 14,8*

Àíýíöåôàëèÿ 3,84 3,76 10,5 4,6*

Ïðèìå÷àíèå. * ð<0,01

Òàêèì îáðàçîì, àíàëèç áàçû äàííûõ «Ìîíèòîðèíãà ÂÏÐ»
ïîçâîëÿåò îöåíèâàòü ýôôåêòèâíîñòü ðàáîòû ñïåöèàëèñòîâ
òåððèòîðèè, ñâîåâðåìåííî ïðèíèìàòü îðãàíèçàöèîííûå ðå-
øåíèÿ.

Äèàãíîñòè÷åñêàÿ çíà÷èìîñòü ìàðê¸ðîâ
õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè

Ïëîòíèêîâà Î.Â., Øèïèëîâ À.À.,

Ãåðãåðä È.Ã., Ãîí÷àðîâà Î.Ä.

ÊÃÁÓÇ «Äèàãíîñòè÷åñêèé öåíòð Àëòàéñêîãî êðàÿ» ã. Áàðíàóë
Àëòàéñêàÿ ìåæðåãèîíàëüíàÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêàÿ êîíñóëüòàöèÿ
kettari63@yandex.ru

Ñ öåëüþ ïîâûøåíèÿ ýôôåêòèâíîñòè èíâàçèâíîé ïðåíà-
òàëüíîé äèàãíîñòèêè õðîìîñîìíûõ íàðóøåíèé ó ïëîäîâ ïðî-
âåä¸í àíàëèç çíà÷èìîñòè äèàãíîñòè÷åñêèõ ïðèçíàêîâ.

Çà ïåðèîä 2012—2014 ãã. ïðîâåäåíî 1816 ïðåíàòàëüíûõ öè-
òîãåíåòè÷åñêèõ èññëåäîâàíèé, âûÿâëåíî 204 õðîìîñîìíûõ íà-
ðóøåíèé ó ïëîäîâ. Âûÿâëÿåìîñòü õðîìîñîìíûõ íàðóøåíèé
ïðè ïðîâåäåíèè èíâàçèâíîé ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè çà
îò÷¸òíûé ïåðèîä ñîñòàâèëà 11,3%.

Â òàáëèöå ïðåäñòàâëåíû ìàðê¸ðû íàèáîëåå ÷àñòî âñòðå÷àå-
ìûõ õðîìîñîìíûõ íàðóøåíèé ó ïëîäîâ â 1 è 2 òðèìåñòðå è ðàñ-
ñ÷èòàíà èõ äèàãíîñòè÷åñêàÿ çíà÷èìîñòü.

Îðãàíèçàöèÿ ñëóæáû ÏÃÄ-êîíñóëüòèðîâàíèÿ

Ïîìåðàíöåâà Å.À., Êîâàëåâà ß.Â., Èñàåâ À.À.

ÎÎÎ «ÖÃÐÌ ÈÑÊ×», 119991, Ìîñêâà, óë. Ãóáêèíà, ä. 3, êîðï. 1;
pomerantseva@hsci.ru

ÏÃÄ — ïðåèìïëàíòàöèîííàÿ ãåíåòè÷åñêàÿ äèàãíîñòèêà —
àíàëèç ýìáðèîíîâ äî ïåðåíîñà èõ â ìàòêó ñ öåëüþ äèàãíîñòèêè
íàñëåäñòâåííûõ çàáîëåâàíèé. Â 2012 ã. â ÖÃÐÌ ÈÑÊ× áûëà
îòêðûòà ïåðâàÿ â Ðîññèè ñëóæáà ÏÃÄ-êîíñóëüòèðîâàíèÿ. Åå
çàäà÷àìè ÿâëÿþòñÿ:

1) èíôîðìèðîâàíèå ïàöèåíòîâ è ñïåöèàëèñòîâ î âîçìîæ-
íîñòÿõ, ðèñêàõ, îãðàíè÷åíèÿõ è ïîêàçàíèÿõ ê ïðîâåäåíèþ
ÏÃÄ;

2) îðãàíèçàöèÿ è êîíòðîëü êà÷åñòâà ïðîâåäåíèÿ ÏÃÄ íà
âñåõ ýòàïàõ, îáåñïå÷åíèå âçàèìîäåéñòâèÿ ðàçíûõ ñïåöèàëè-
ñòîâ, çàäåéñòâîâàííûõ â ðàáîòå ñ ïàöèåíòîì;

3) îáó÷åíèå ñïåöèàëèñòîâ (ãåíåòèêîâ, ðåïðîäóêòîëîãîâ,
ýìáðèîëîãîâ) ñïåöèôèêå ðàáîòû ñ ïàöèåíòàìè, íóæäàþùèìè-
ñÿ â ïðîâåäåíèè ÏÃÄ;

4) èçó÷åíèå ïàðàìåòðîâ, âëèÿþùèõ íà äîñòîâåðíîñòü è èí-
ôîðìàòèâíîñòü ÏÃÄ.

ÏÃÄ-ñëóæáà ðàáîòàåò ñ çàïðîñàìè êàê ïàöèåíòîâ, òàê è
ñïåöèàëèñòîâ, ñòàëêèâàþùèõñÿ ñ ïðåèìïëàíòàöèîííîé ãåíå-
òè÷åñêîé äèàãíîñòèêîé â õîäå ñâîåé ïðîôåññèîíàëüíîé äåÿ-
òåëüíîñòè. Íàèáîëåå ÷àñòûå çàïðîñû òàêîâû.
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Äèàãíîñòè÷åñêàÿ çíà÷èìîñòü ìàðê¸ðîâ õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè (Ïëîòíèêîâà Î.Â., Øèïèëîâ À.À., Ãåðãåðä È.Ã., Ãîí÷àðîâà Î.Ä.)

Õàðàêòåð õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè (àáñ. êîë-âî ïðèçíàêîâ/% îò îáù. êîë-âà)

+21 +18 +13 45,Õ 47+mar tr
Òðèïëî/ òåò-
ðîïëîèäèÿ

òðèïëîÕ

ÓÇ ìàðê¸ðû 1 òðèìåñòðà* 61/84 21/81 10/91 16/94 3/50 4/57 3/75 2/100

Astraia1:100 è âûøå. 62/85 19/73 8/73 15/88 5/83 5/71 1/25 1/50

Âîçðàñò 39 ëåò è áîëåå 37/51 11/42 3/27 1/6 3/50 2/29 2/50 1/50

ÂÏÐ/ÌÂÏÐ 15/21 14/54 8/73 10/59 2/33 2/29 1/25 —

Íîñèòåëüñòâî tr. — — — — — 2/29 — —

Âñåãî â 1 òðèìåñòðå 73/100 26/100 11/100 17/100 6/100 7/100 4/100 2/100

ÓÇìàðê¸ðû 2 òðèìåñòðà** 17/81 6/100 2/100 3/75 1/50 2/33 — 1/33

Prisca 1:250 è âûøå 10/42 3/50 1/50 1/25 — 2/33 — 1/33

Âîçðàñò 39 è áîëåå ëåò 11/46 1/17 — — 2/100 3/50 — 3/100

ÂÏÐ/ÌÂÏÐ 8/33 4/67 2/100 2/50 — 3/50 — —

Íîñèòåëüñòâî tr. — — — — — 2/33 — —

Âñåãî âî 2 òðèìåñòðå 24/100 6/100 2/100 4/100 2/100 6/100 — 3/100

Ïðèìå÷àíèå * ÒÂÏ > 3 ìì, ãèïîïëàçèÿ ÍÊ < 2 ìì, ðåâåðñíûé êðîâîòîê â âåíîçíîì ïðîòîêå; ** âåíòðèêóëîìåãàëèÿ, êèñòû ÕÑ, ãèïåðýõîãåííûé êèøå÷íèê, ïè-
åëîýêòàçèÿ ïî÷åê, åäèíñòâåííàÿ àðòåðèÿ ïóïîâèíû, ÑÇÐÏ, êëóáíèêîîáðàçíàÿ ôîðìà ãîëîâêè, óêîðî÷åíèå áåäðåííîé êîñòè, ãèïîïëàçèÿ ÍÊ



Îò ïàöèåíòîâ: âîçìîæíîñòü ïðîâåäåíèÿ ÏÃÄ îïðåäåë¸ííî-
ãî çàáîëåâàíèÿ; óâåëè÷åíèå ýôôåêòèâíîñòè ïðîãðàììû ÝÊÎ;
îáúÿñíåíèå íåóäà÷ â ïðîøëûõ ïîïûòêàõ ÝÊÎ; âàðèàíòû ïðî-
âåäåíèÿ ãåíåòè÷åñêîé äèàãíîñòèêè ýìáðèîíîâ; îïðåäåëåíèå
öåëåñîîáðàçíîñòè èñïîëüçîâàíèÿ äîíîðñêèõ ãàìåò.

Îò ñïåöèàëèñòîâ: âîçìîæíîñòü ïðîâåäåíèÿ ÏÃÄ îïðå-
äåë¸ííîãî çàáîëåâàíèÿ; îáó÷åíèå â ëàáîðàòîðèè; îáó÷åíèå
ÏÃÄ-êîíñóëüòèðîâàíèþ; íåîáõîäèìîå îáîðóäîâàíèå äëÿ ðàáî-
òû ñ ÏÃÄ; îðãàíèçàöèÿ òðàíñïîðòèðîâêè áèîîáðàçöîâ; âûáîð
ìåòîäà ÏÃÄ äëÿ âíåäðåíèÿ â ñâîåé ïðàêòèêå.

Ôàêòîðû óñïåøíîñòè è äîñòîâåðíîñòè, êîòîðûå ìîãóò áûòü
èñïîëüçîâàíû êàê ïàðàìåòðû îöåíêè êà÷åñòâà ïðîâåäåíèÿ
ÏÃÄ: âûáîð ñîâðåìåííûõ êëèíè÷åñêè âàëèäèðîâàííûõ ìåòî-
äîâ äèàãíîñòèêè; íàëè÷èå ïðîäóìàííîé ñèñòåìû êîíòðîëåé
èñïîëüçóåìûõ ìàòåðèàëîâ äëÿ ïðåäîòâðàùåíèÿ êîíòàìèíàöèè
áèîîáðàçöà; êîíòðîëü êà÷åñòâà ðàáîòû ëàáîðàòîðíûõ ñïåöèà-
ëèñòîâ; ôîðìà âûäà÷è ðåçóëüòàòîâ, ñîäåðæàùàÿ íåñêîëüêî
óðîâíåé äåòàëèçàöèè èíôîðìàöèè; êîíñóëüòèðîâàíèå ïàöèåí-
òà êàê ïåðåä ÏÃÄ, òàê è ïî ïîëó÷åííûì ðåçóëüòàòàì; îòëàæåí-
íîñòü âçàèìîäåéñòâèÿ ñïåöèàëèñòîâ (ðåïðîäóêòîëîãîâ, ãåíåòè-
êîâ, ýìáðèîëîãîâ) è âñïîìîãàòåëüíûõ ñëóæá (ëîãèñòèêà); ïî-
íèìàíèå âñåìè ó÷àñòíèêàìè ïðîöåññà âîçìîæíîñòåé è îãðàíè-
÷åíèé ìåòîäà è ïðèíÿòèå ðåøåíèé ïî ñëîæíûì äèàãíîñòè÷å-
ñêèì ñëó÷àÿì íà îñíîâàíèè ïðèîðèòåòà èíòåðåñîâ ïàöèåíòà.

Ìîíèòîðèíã áåðåìåííûõ è ðàííèé
ïðåíàòàëüíûé ñêðèíèíã â Àìóðñêîé îáëàñòè

Ñàìîõâàëîâ Â.À., Ñóäàêîâ À.Ã., Øàëüíåâ Â.Â.

ÃÀÓÇ Àìóðñêàÿ îáëàñòíàÿ êëèíè÷åñêàÿ áîëüíèöà. Öåíòð îõðàíû
çäîðîâüÿ ñåìüè è ðåïðîäóêöèè. Ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêàÿ êîíñóëüòàöèÿ
675028, Áëàãîâåùåíñê, óë. Âîðîíêîâà 26
E-mail: samgenam@rambler.ru

Ðàçðàáîòàíà è âíåäðåíà ñèñòåìà ýëåêòðîííîãî ìîíèòîðèíãà
áåðåìåííûõ äëÿ ïðîâåäåíèÿ ðàííåãî ïðåíàòàëüíîãî ñêðèíèíãà
(ÐÏÑ) ïåðâîãî òðèìåñòðà áåðåìåííîñòè. Âíåäðåíèå ñî÷åòàííî-
ãî ìîíèòîðèíãà áåðåìåííûõ è ÐÏÑ ïðîâåäåíî íà òåððèòîðèè
360 òûñ. êì2, ãäå ïðîæèâàåò 217,6 òûñ. æåíùèí ôåðòèëüíîãî âîç-
ðàñòà. Òåððèòîðèÿ õàðàêòåðèçóåòñÿ íèçêîé ïëîòíîñòüþ íàñåëå-
íèÿ (2,2 íà 1 êì2) è íèçêîé òðàíñïîðòíîé äîñòóïíîñòüþ. Ïðî-
ãðàììà ìîíèòîðèíãà áåðåìåííûõ óñòàíîâëåíà âî âñåõ ìóíèöè-
ïàëüíûõ ëå÷åáíûõ ó÷ðåæäåíèÿõ (ÌËÓ) è ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîé
êîíñóëüòàöèè (ÌÃÊ) àäìèíèñòðàòèâíîãî öåíòðà. Ïðè ïîñòà-
íîâêå íà ó÷¸ò â ýëåêòðîííóþ êàðòó áåðåìåííîé çàíîñÿòñÿ íåîá-
õîäèìûå äàííûå î ñðîêàõ è òå÷åíèè áåðåìåííîñòè. Â àâòîìàòè-
÷åñêîì ðåæèìå áåðåìåííûå ðàñïðåäåëÿþòñÿ ïî ãðóïïàì ðèñêà è
îïðåäåëÿþòñÿ ñðîêè ïîâåäåíèÿ ïðåíàòàëüíîãî ñêðèíèíãà.
Â ÌÃÊ âðà÷-ãåíåòèê â ðåæèìå on-linå îïðåäåëÿåò äàòó è ïëàíè-
ðóåò ïðîâåäåíèå (ÐÏÑ) äëÿ êîíêðåòíîé áåðåìåííîé íåçàâèñèìî
îò ìåñòà å¸ ïðîæèâàíèÿ. Ýêñïåðòíîå ÓÇÈ, çàáîð êðîâè è òðàíñ-
ïîðòèðîâêà â ëàáîðàòîðèþ ÌÃÊ äëÿ èññëåäîâàíèÿ áèîõèìè÷å-
ñêèõ ìàðê¸ðîâ ïðîâîäèòñÿ òîëüêî â ÌËÓ, ãäå íàáëþäàåòñÿ íå
ìåíåå 1000 áåðåìåííûõ â òå÷åíèå ãîäà. Îñòàëüíûå áåðåìåííûå
îáñëåäóþòñÿ â ÌÃÊ. Â ÌÃÊ ïðîâîäèòñÿ ýêñïåðòíîå ÓÇÈ è çà-
áîð êðîâè ó 77% áåðåìåííûõ ðåãèîíà, âñòàâøèõ íà ó÷¸ò äî
14 íåäåëü. Âñå áåðåìåííûå, ïðîøåäøèå îáñëåäîâàíèå íåïîñðåä-
ñòâåííî â ÌÃÊ, ïîëó÷àþò çàêëþ÷åíèå î ðåçóëüòàòàõ ïðåíàòàëü-
íîãî ñêðèíèíãà â äåíü îáñëåäîâàíèÿ. Â òå÷åíèå 2013 ãã. ñ ïðèìå-
íåíèåì ýëåêòðîííîãî ìîíèòîðèíãà áåðåìåííûõ ÐÏÑ âûïîëíåí
ó 8499 áåðåìåííûõ. Ãðóïïà âûñîêîãî ðèñêà ðîæäåíèÿ ðåá¸íêà
ñ õðîìîñîìíûìè çàáîëåâàíèÿìè ñîñòàâèëà 148 áåðåìåííûõ
(1,7%). Ïî ðåçóëüòàòàì ÐÏÑ ïðîâåäåíî 83 çàáîðà ïëîäíîãî ìà-
òåðèàëà. Âûÿâëåíî 22 ñëó÷àÿ õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè ïëîäîâ
èëè 14,7% â ãðóïïå áåðåìåííûõ âûñîêîãî ðèñêà. Îðãàíèçàöèÿ
ÐÏÑ ñ èñïîëüçîâàíèåì ìîíèòîðèíãà áåðåìåííûõ ðåãèîíà
â ÌÃÊ ïîçâîëèëà îáñëåäîâàòü 92% áåðåìåííûõ, âñòàâøèõ íà
ó÷¸ò äî 14 íåäåëü áåðåìåííîñòè. Èñõîäÿ èç òîãî, ÷òî êîëè÷åñòâî
ðîäîâ â òå÷åíèå òð¸õ ëåò (2011—2013 ãã.) ñðàâíèìî, ïðîöåíò ïðå-

íàòàëüíîé äèàãíîñòèêè õðîìîñîìíûõ çàáîëåâàíèé ïëîäà
â 2013 ã. óâåëè÷èëñÿ ñîîòâåòñòâåííî íà 35% ïî ñðàâíåíèþ
ñ 2012 ã. è íà 74% ïî ñðàâíåíèþ ñ 2011 ã.

Àíàëèç ðåçóëüòàòîâ ïðåíàòàëüíîãî ñêðèíèíãà
â Ðåñïóáëèêå Êàçàõñòàí (2007—2014 ãã.)

Ñâÿòîâà Ã.Ñ., Ñàëèìáàåâà Ä.Í.,

Áåðåçèíà Ã.Ì., Õîðîøèëîâà È.Ã.

Ðåñïóáëèêàíñêàÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêàÿ êîíñóëüòàöèÿ,
Íàó÷íûé öåíòð àêóøåðñòâà, ãèíåêîëîãèè è ïåðèíàòîëîãèè ÌÇÑÐ ÐÊ
050020, ã.Àëìàòû, ïðîñïåêò Äîñòûê, 125, Êàçàõñòàí
respmgk@mail.ru

Íàöèîíàëüíûì ïðèîðèòåòíûì íàïðàâëåíèåì äåÿòåëüíîñòè
ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîé ñëóæáû (ÌÃÑ) Ðåñïóáëèêè Êàçàõñòàí
(ÐÊ) ÿâëÿåòñÿ ïðîôèëàêòèêà è ðàííÿÿ äîðîäîâàÿ äèàãíîñòèêà
âðîæä¸ííûõ è íàñëåäñòâåííûõ çàáîëåâàíèé äëÿ ñíèæåíèÿ äåò-
ñêîé çàáîëåâàåìîñòè, ñìåðòíîñòè è èíâàëèäíîñòè, ñîõðàíåíèÿ
è îçäîðîâëåíèÿ ãåíîôîíäà ÐÊ.

Â íàñòîÿùåå âðåìÿ â ÐÊ ôóíêöèîíèðóåò 19 ó÷ðåæäåíèé ìå-
äèêî-ãåíåòè÷åñêîãî ïðîôèëÿ, â êîòîðûõ ðàáîòàþò 260 ñïåöèà-
ëèñòîâ, èç íèõ 131 ñ âûñøèì îáðàçîâàíèåì. Ïðåíàòàëüíûé
ñêðèíèíã (ÏÑ) â ÐÊ âíåäðåí ñ 1 èþëÿ 2007 ã., ïðîâîäèòñÿ öåíò-
ðàëèçîâàííî ñ èñïîëüçîâàíèåì åäèíîãî îáîðóäîâàíèÿ è ðåàê-
òèâîâ Perkin Elmer ñî ñòðîãèì åæåêâàðòàëüíûì ìîíèòîðèíãîì
åãî ýôôåêòèâíîñòè. Îõâàò ÏÑ âûðîñ îò 10,5% â 2007 ã. äî 65%
â 2014 ã. Â öåëîì, ñ 2007 ã. ÏÑ ïðîøëè 1 ìëí 351 òûñ. áåðåìåí-
íûõ, ïðîâåäåíî 22 òûñÿ÷è èíâàçèâíûõ ïðåíàòàëüíûõ ïðîöåäóð,
äèàãíîñòèðîâàíî âíóòðèóòðîáíî è ïðåäóïðåæäåíî ðîæäåíèå
1200 äåòåé ñ ñèíäðîìîì Äàóíà è äðóãîé õðîìîñîìíîé ïàòîëî-
ãèåé, 9400 äåòåé ñ ëåòàëüíûìè ÂÏÐ.

Ïî äàííûì Íàöèîíàëüíîãî Ãåíåòè÷åñêîãî Ðåãèñòðà ÐÊ
ñ âíåäðåíèåì ÏÑ ÷àñòîòà ðîæäåíèÿ äåòåé ñ ÂÏÐ äîñòîâåðíî ñíè-
çèëàñü îò 12,2 â 2007 ã. äî 8,8 íà 1000 ðîæäåíèé â 2014 ã. Óäåëü-
íûé âåñ ÂÏÐ â ñòðóêòóðå ïðè÷èí ïåðèíàòàëüíîé ñìåðòíîñòè ñíè-
çèëñÿ îò 14,4% â 2007 ã. äî 6,7% â 2014 ã. Åæåãîäíî ïî ãåíåòè÷å-
ñêèì ïðè÷èíàì ïðåðûâàåòñÿ 1200—1500 áåðåìåííîñòåé, èç íèõ
ëåòàëüíûå ÂÏÐ ñîñòàâëÿþò 60%, äåôåêòû íåâðàëüíîé òðóáêè —
30% è õðîìîñîìíûå áîëåçíè — 10%. Âíåäðåíèå Ãîñóäàðñòâåííîé
ïðîãðàììû ãåíåòè÷åñêîãî ñêðèíèíãà â ÐÊ ïîçâîëèëî äîñòîâåðíî
ñíèçèòü ÷àñòîòó ðîæäåíèÿ äåòåé ñ äåôåêòàìè íåâðàëüíîé òðóáêè
îò 0,54 íà 1000 íîâîðîæä¸ííûõ â 2007 ã. äî 0,34 íà 1000 ðîæäåíèé
â 2014 ã.; ÷àñòîòó ðîæäåíèÿ äåòåé ñ ñèíäðîìîì Äàóíà îò 0,98
â 2007 ã. äî 0,72 íà 1000 ðîæäåíèé â 2014 ã.

Äëÿ ïîâûøåíèÿ îõâàòà è ýôôåêòèâíîñòè ÏÑ âíåäðåí ÏÑ
íà ñóõèõ ïÿòíàõ êðîâè (áåðåìåííûå èç îòäàë¸ííûõ ñåëüñêèõ
ðàéîíîâ); àìíèîöåíòåç ñ ïîñëåäóþùèì FISH-ìåòîäîì. Â 2014
ã. 14 (74%) îáëàñòíûõ ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêèõ êîíñóëüòàöèé ïðî-
øëè ìåæäóíàðîäíûé êîíòðîëü êà÷åñòâà àíàëèçîâ ÏÑ — RIQAS
(UK). Åæåãîäíî ïðîâîäèòñÿ îáó÷åíèå ñ ïîñëåäóþùåé ñåðòèôè-
êàöèåé âñåõ ñïåöèàëèñòîâ áèîõèìè÷åñêîãî ïðåíàòàëüíîãî
ñêðèíèíãà ÐÊ.

Îöåíêà ðåçóëüòàòîâ öèòîãåíåòè÷åñêîãî àíàëèçà
èíâàçèâíîé ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè ïîñëå
âíåäðåíèÿ êîìáèíèðîâàííîãî ñêðèíèíãà I òðèìåñòðà
â Ñàíêò-Ïåòåðáóðãå

Ñìèðíîâà Ì.Â., Ñèíèöà Å.Â.,

Ëåæíèíà Þ.Ã., Ïðîçîðîâà Ì.Â.

ÑÏá ÃÊÓÇ «Äèàãíîñòè÷åñêèé öåíòð (ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêèé)»,
194044, Ñàíêò-Ïåòåðáóðã, Òîáîëüñêàÿ óë. 5
e-mail: marina_r72@list.ru

Ñîãëàñíî Ðàñïîðÿæåíèþ Êîìèòåòà ïî çäðàâîîõðàíåíèþ
Ïðàâèòåëüñòâà Ñàíêò-Ïåòåðáóðãà ¹231-ð îò 23.06.2014 «Î ìå-
ðàõ ïî ñíèæåíèþ íàñëåäñòâåííûõ è âðîæä¸ííûõ çàáîëåâàíèé
ó äåòåé â Ñàíêò-Ïåòåðáóðãå» â ðàìêàõ ïðèîðèòåòíîãî íàöèî-

«Ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà íàñëåäñòâåííûõ è âðîæä¸ííûõ çàáîëåâàíèé: íàñòîÿùåå è áóäóùåå»
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íàëüíîãî ïðîåêòà «Çäîðîâüå» îäíèì èç âåäóùèõ ïîêàçàíèé äëÿ
ïðîâåäåíèÿ èíâàçèâíîé ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè ïðè áåðå-
ìåííîñòè ÿâëÿåòñÿ ðåçóëüòàò êîìáèíèðîâàííîãî ñêðèíèíãà
(ÊÑ) I òðèìåñòðà. ÊÑ I òðèìåñòðà âêëþ÷àåò â ñåáÿ, êàê óëüòðà-
çâóêîâîå èññëåäîâàíèå, òàê è îïðåäåëåíèå óðîâíåé àññîöèèðî-
âàííîãî ñ áåðåìåííîñòüþ áåëêà À (ÐÀÐÐ-À) è ñâîáîäíîé áå-
òà-ñóáúåäèíèöû õîðèîíè÷åñêîãî ãîíàäîòðîïèíà.

Öèòîãåíåòè÷åñêàÿ ëàáîðàòîðèÿ Ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîãî öåíò-
ðà ã.Ñàíêò-Ïåòåðáóðãà ïðîâîäèò öèòîãåíåòè÷åñêèå èññëåäîâàíèÿ
ïëîäíîãî ìàòåðèàëà ïðè èíâàçèâíîé ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêå
(ÈÏÄ) ñ 2005 ã. Ñ 2005 ïî 2013 ãã. îäíèì èç îñíîâíûõ ïîêàçàíèé
äëÿ ïðîâåäåíèÿ äèàãíîñòèêè ÿâëÿëñÿ áèîõèìè÷åñêèé ñêðèíèíã
II òðèìåñòðà áåðåìåííîñòè, èñïîëüçóþùèé ïîêàçàòåëè ÀÔÏ è
ÕÃ× ïðè áèîõèìè÷åñêîì èññëåäîâàíèè êðîâè áåðåìåííîé.

Çà ïåðèîä 2005—2013 ãã. íàìè áûëî ïðîâåäåíî 5495 äèàãíî-
ñòèê è âûÿâëåíî 558 ïàòîëîãèé, ÷òî ñîñòàâèëî 10,15%. Â òîì
÷èñëå áûëà îáíàðóæåíà 271 òðèñîìèÿ õðîìîñîìû 21 (ñèíäðîì
Äàóíà), ÷òî ñîñòàâèëî 4,9%. Ïîñëå âíåäðåíèÿ ÊÑ I òðèìåñòðà,
êàê îñíîâíîãî ïîêàçàíèÿ äëÿ ÈÏÄ, ñ 2014 ã. ïðè îáùåì êîëè-
÷åñòâå äèàãíîñòèê 617 áûëî âûÿâëåíî 137 ïàòîëîãèé (22,20%),
èç íèõ 77 òðèñîìèé õðîìîñîìû 21 (12,5%).

Òàêèì îáðàçîì, ìîæíî ãîâîðèòü î çíà÷èòåëüíîì óâåëè÷å-
íèè ýôôåêòèâíîñòè öèòîãåíåòè÷åñêîé ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñ-
òèêè, â òîì ÷èñëå âûÿâëåíèÿ òðèñîìèé õðîìîñîìû 21 ïðè ââå-
äåíèè ìàññîâîãî ÊÑ I òðèìåñòðà.

Êðîìå òîãî, ìû îæèäàëè ñìåùåíèÿ ñðîêîâ ïðîâåäåíèÿ ïðî-
öåäóðû ÈÏÄ ïîñëå ÊÑ I òðèìåñòðà ê áîëåå ðàííèì. Íî ïðîöåíò
ïðîâåä¸ííûõ â 2014 ã. ÈÏÄ â ñðîêè îò 14 äî 20 íåä. ñîñòàâèë 66%,
à ïîñëå 20 íåä. áåðåìåííîñòè — 10%, êàê è â ïåðèîä
2005—2013 ãã., ÷òî ãîâîðèò î íåîáõîäèìîñòè áîëåå ïîëíîãî èí-
ôîðìèðîâàíèÿ áåðåìåííûõ íà ïåðâîì ýòàïå êîíñóëüòèðîâàíèÿ.

Ïðåíàòàëüíûé ñêðèíèíã â Ðåñïóáëèêå Áàøêîðòîñòàí

Òàëèïîâà Ç.Ê., Áàéáóðèíà Ë.Ã.,

Ñàíãèçîâà Â.Â., Ìàðäàíîâà À.Ê.

Ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêàÿ êîíñóëüòàöèÿ ÃÁÓÇ Ðåñïóáëèêàíñêèé ïåðè-
íàòàëüíûé öåíòð,
ã.Óôà, óë.×åðíûøåâñêîãî,41; e-mail: mgkufa@rambler.ru.

Â 2011 ã. â ðàìêàõ íàöèîíàëüíîãî ïðîåêòà ïî ïðåíàòàëüíîé
äèàãíîñòèêå â Ðåñïóáëèêå Áàøêîðòîñòàí (ÐÁ) âíåäðåíà íîâàÿ
ñòðàòåãèÿ ñêðèíèíãà. Äëÿ åãî ïðîâåäåíèÿ ñôîðìèðîâàíî 10 ìåæ-
ðàéîííûõ êàáèíåòîâ ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè (ÌÊÏÄ), â êîòî-
ðûõ ïðîâîäèòñÿ ÓÇÈ áåðåìåííûõ íà àïïàðàòàõ âûñîêîãî êëàññà è
âçÿòèå îáðàçöîâ êðîâè íà èññëåäîâàíèå ñûâîðîòî÷íûõ ìàðê¸ðîâ
õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé 1 òðèìåñòðà. Ïîñëå âíåäðåíèÿ íîâîé ñèñ-

òåìû ñêðèíèíãà, ÷èñëî áåðåìåííûõ æåíùèí, ïðîõîäÿùèõ ïðåíà-
òàëüíóþ (äîðîäîâóþ) äèàãíîñòèêó â 1 òðèìåñòðå áåðåìåííîñòè, ñî-
ñòàâëÿåò åæåãîäíî áîëåå 40 000 ÷åë., ïðè÷¸ì â ãðóïïó âûñîêîãî ðè-
ñêà (áîëåå 1/100) ïîïàäàåò 1,3—1,7% îò îáùåãî ÷èñëà îáñëåäîâàí-
íûõ èëè îêîëî 500 æåíùèí (äî âíåäðåíèÿ ïðîãðàììû â ýòó ãðóïïó
âõîäèëî 10—15% æåíùèí).

Ïðè íèçêîì ðèñêå õðîìîñîìíûõ ïàòîëîãèé (ìåíåå 0,1%) ïî
ðåçóëüòàòàì êîìáèíèðîâàííîãî ñêðèíèíãà â 11—14 íåäåëü
(ÐÀÐÐ-À + �-ÕÃ×, óëüòðàçâóêîâîãî èññëåäîâàíèÿ òîëùèíû âî-
ðîòíèêîâîãî ïðîñòðàíñòâà) íåò íåîáõîäèìîñòè îáñëåäîâàíèÿ
áåðåìåííûõ âî âòîðîì òðèìåñòðå, ò.ê. ÷óâñòâèòåëüíîñòü è ñïå-
öèôè÷íîñòü ñîâðåìåííûõ òåñòîâ äëÿ âûÿâëåíèÿ õðîìîñîìíûõ
àíîìàëèé ïðèáëèæàþòñÿ ê 99%. Ñ ó÷¸òîì ðàñïðîñòðàí¸ííîñòè
õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé, äàæå åñëè ïðèíÿòü å¸ ðàâíîé 2—5%,
îòðèöàòåëüíàÿ ïðîãíîñòè÷åñêàÿ çíà÷èìîñòü ðåçóëüòàòîâ òåñòîâ
áóäåò ñîñòàâëÿòü 99,9%, ïîëîæèòåëüíàÿ — 66,9—83,9%.

Íàìè çà ïîñëåäíèå 3 ãîäà áûëî îáñëåäîâàíî 116 611 áåðåìåí-
íûõ. Â àóäèòå ó÷àñòâîâàëè 12 660 æåíùèí (10,9%) â âîçðàñòå
35 ëåò è ñòàðøå. Çíà÷åíèå ðèñêà 1 íà 100 èëè áîëüøå áûëî â 1624
ñëó÷àÿõ (1,4%). Çà îáñëåäóåìûé ïåðèîä áûëî âûÿâëåíî òðèñîìèè
21 — 155 ñëó÷àåâ (62%), òðèñîìèè 18 — 54 ñëó÷àÿ (22%). Òðèñî-
ìèè 13 — 9 ñëó÷àåâ (4%); îáùåå ÷èñëî âûÿâëåííûõ õðîìîñîìíûõ
àíîìàëèé — 289 ñëó÷àåâ. Ñðåäè îáñëåäóåìûõ æåíùèí â ñðîêå 11
íåäåëü ñêðèíèíã ïðîøëè 16 322 æåíùèíû (13,9%), 12 íåäåëü —
54 605 æåíùèí (46,8%), 13 íåäåëü — 34 145 áåðåìåííûõ (29,2%).

Àíàëèç ðåçóëüòàòîâ ðàííåãî ïðåíàòàëüíîãî ñêðèíèíãà ïî-
êàçàë ýôôåêòèâíîñòü íîâîé ñèñòåìû ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòè-
êè. Êàê âèäíî èç ïðåäñòàâëåííûõ äàííûõ íîâàÿ ñèñòåìà ïðåíà-
òàëüíîé äèàãíîñòèêè ïî ðÿäó îáùèõ ïîêàçàòåëåé, ïîêàçàëà
çíà÷èìûé ýôôåêò âûÿâëÿåìîñòè — 58%. Óìåíüøèëîñü ÷èñëî
èíâàçèâíûõ âìåøàòåëüñòâ, à âûÿâëåíèå õðîìîñîìíûõ ïàòîëî-
ãèé ñòàëî ïðîâîäèòüñÿ â áîëåå ðàííèå ñðîêè.
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Ìàðê¸ðû ×óâñòâèòåëüíîñòü Ñïåöèôè÷íîñòü Îòíîøåíèå ïðàâäîïîäîáèÿ

ÓÇÈ Íàëè÷èå óëüòðàçâóêîâûõ ìàðê¸ðîâ 85,4 95,7 19,8

Òîëüêî óëüòðàçâóêîâûå ìàðê¸ðû 6,3 97,6 2,6

Óâåëè÷åíèå ÒÂÏ 70,8 97,2 24,9

Òîëüêî óâåëè÷åíèå ÒÂÏ 6,3 98,4 3,9

Îòñóòñòâèå èëè ãèïîïëàçèÿ íîñîâûõ êîñòåé 31,3 99,8 140,9

Ðåâåðñíûé êðîâîòîê â âåíîçíîì ïðîòîêå 29,2 99,6 70,9

Òðèêóñïèäàëüíàÿ ðåãóðãèòàöèÿ 22,9 99,3 30,8

Áèîõèìèÿ (ÁÕ) Íàëè÷èå ÁÕ ìàðê¸ðîâ 89,6 96,3 24,4

Ïîâûøåíèå �-ÕÃ× 54,2 80,8 2,8

Ñíèæåíèå ÐÀÐÐ 52,1 90,3 5,3

Âîçðàñò Âîçðàñò (35 ëåò è áîëåå) 43,8 90,4 4,6

Ñî÷åòàíèå ìàðê¸ðîâ ÁÕ + Âîçðàñò 8,3 97,4 3,2

ÓÇÈ + Âîçðàñò 4,2 99,6 9,8

ÓÇÈ + ÁÕ 43,8 98,9 40,9

ÓÇÈ + ÁÕ + Âîçðàñò 31,3 99,9 239,5



ìàðê¸ðîâ õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé (ÕÀ) äëÿ ïðîãíîçèðîâàíèÿ
äàííîé ïàòîëîãèè. Â îñíîâíóþ ãðóïïó âîøëè 48 ñëó÷àåâ ñ âûÿâ-
ëåííîé õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèåé ó ïëîäà/íîâîðîæä¸ííîãî: òðè-
ñîìèÿ 21 — 34, òðèñîìèÿ 13 — 4, òèðñîìèÿ 18 — 5, ñèíäðîì Øåð-
øåâñêîãî—Òåðíåðà — 3, òðèïëîèäèÿ — 1, ñáàëàíñèðîâàííàÿ
òðàíñëîêàöèÿ — 1 ñëó÷àé. Êîíòðîëüíóþ ãðóïïó ñîñòàâèëè 15325
áåðåìåííûõ áåç ïðèçíàêîâ ó íîâîðîæä¸ííîãî ÕÀ.

Ó ïëîäîâ ñ ÕÀ ïðèìåðíî ñ îäèíàêîâîé ÷àñòîòîé áûëè âûÿâëå-
íû êàê óëüòðàçâóêîâûå, òàê è áèîõèìè÷åñêèå ìàðê¸ðû, ÷òî óâåëè-
÷èâàåò áàçîâûé ðèñê íàëè÷èÿ äàííîé ïàòîëîãèè â ñðåäíåì â 20—25
ðàç. Ïðè ýòîì, êàê ïðàâèëî, âûÿâëÿþòñÿ êîìáèíàöèè ìàðê¸ðîâ.
Â èçîëèðîâàííîì âèäå ïðè ïàòîëîãèè íàáëþäàëîñü òîëüêî ðàñøè-
ðåíèå ÒÂÏ (3 ñëó÷àÿ èç 48), ÷òî ïîâûøàåò ðèñê íàëè÷èÿ ÕÀ â 3,9
ðàçà. Áèîõèìè÷åñêèå ìàðê¸ðû ó ïëîäîâ ñ ÕÀ è âîçðàñò áåðåìåííûõ
35 ëåò è áîëåå âñòðå÷àëèñü âñåãäà ëèáî â ñî÷åòàíèè ìåæäó ñîáîé,
ëèáî ñ óëüòðàçâóêîâûìè ìàðê¸ðàìè â ðàçëè÷íûõ âàðèàíòàõ. Â òð¸õ
ñëó÷àÿõ ìàðê¸ðû íå áûëè âûÿâëåíû: òðèñîìèÿ 21, òðèñîìèÿ 13,
ñèíäðîì Øåðåøåâñêîãî—Òåðíåðà. Ðèñê íàëè÷èÿ ó ïëîäà õðîìî-
ñîìíûõ àíîìàëèé áîëåå âñåãî âîçðàñòàåò ïðè ñî÷åòàíèè âîçðàñòà,
óëüòðàçâóêîâûõ è áèîõèìè÷åñêèõ ìàðê¸ðîâ.

Ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà àíåóïëîèäèé
ìåòîäîì QF-PCR

×óõðîâà À.Ë., Áåñêîðîâàéíàÿ Ò.Ñ., Ïîëÿêîâ À.Â.

ÔÃÁÓ «ÌÃÍÖ» ÐÀÌÍ, ã.Ìîñêâà
achukhrova@yandex.ru

Ìåòîä êîëè÷åñòâåííîé ôëóîðåñöåíòíîé ïîëèìåðàçíîé öåï-
íîé ðåàêöèè (QF-PCR) — îäèí èç ñîâðåìåííûõ ïîäõîäîâ, èñïîëü-
çóåìûõ äëÿ äèàãíîñòèêè (â òîì ÷èñëå è ïðåíàòàëüíîé) íàèáîëåå
÷àñòûõ àíåóïëîèäèé: òðèñîìèé ïî õðîìîñîìàì 21, 13, 18, íàðóøå-
íèé ÷èñëà ïîëîâûõ õðîìîñîì, à òàêæå ïîëèïëîèäèé.

Ñîçäàííàÿ íàìè ñèñòåìà äèàãíîñòèêè âêëþ÷àåò 25 ìàðê¸ðîâ
(ïî 5 ìàðê¸ðîâ íà õðîìîñîìû 13, 18, 21, Õ; ìàðê¸ðû AMEL, 4SH,
ZFXY, SRY — äëÿ îïðåäåëåíèÿ ïîëà, ìàðê¸ð TAFL — äëÿ îïðåäå-
ëåíèÿ ÷èñëà õðîìîñîì Õ â ãåíîìå), êîòîðûå îäíîâðåìåííî àìï-
ëèôèöèðóþòñÿ â îäíîé ïðîáèðêå, à çàòåì ïîëó÷åííûå ÏÖÐ-ïðî-
äóêòû àíàëèçèðóþòñÿ íà àâòîìàòè÷åñêîì ñåêâåíàòîðå ñ èñïîëüçî-
âàíèåì ïðîãðàììíîãî îáåñïå÷åíèÿ GeneMapper v3.7.

Ñ ïîìîùüþ äàííîé ñèñòåìû ìû ïðîàíàëèçèðîâàëè 256 îá-
ðàçöîâ ïëîäíîãî ìàòåðèàëà (âîðñèí õîðèîíà èëè àìíèîòè÷åñêîé
æèäêîñòè). Ðåçóëüòàòû àíàëèçà ïðåäñòàâëåíû â òàáëèöå.

Áåðåìåííûõ èç ãðóïïû ðèñêà ðàçâèòèÿ ÷àñòûõ àíåóïëîèäèé
ìû ðàçäåëèëè íà äâå ïîäãðóïïû: ïåðâàÿ áûëà ñôîðìèðîâàíà íà
îñíîâå äàííûõ ÓÇÈ è áèîõèìè÷åñêèõ ïîêàçàòåëåé, à âòîðàÿ —
íà îñíîâå òîëüêî áèîõèìè÷åñêèõ ïîêàçàòåëåé. Â ïåðâîé ïîä-
ãðóïïå àíåóïëîèäèè âûÿâëåíû â 37,8% ñëó÷àåâ, òîãäà êàê âî âòî-
ðîé ïîäãðóïïå — òîëüêî â 3,2% ñëó÷àåâ, ÷òî ñðàâíèìî ñ ÷àñòîòîé
îáíàðóæåíèÿ àíåóïëîèäèé ó áåðåìåííûõ, íå âõîäÿùèõ â ãðóïïó
ðèñêà (2,4%). Òàêèì îáðàçîì, î÷åâèäíî, ÷òî äëÿ ôîðìèðîâàíèÿ
ãðóïïû ðèñêà ðàçâèòèÿ àíåóïëîèäèé íåîáõîäèìî îñíîâûâàòüñÿ
íà äàííûõ ÓÇÈ, à èçîëèðîâàííîå èçìåíåíèå áèîõèìè÷åñêèõ ïî-
êàçàòåëåé ÿâëÿåòñÿ â äàííîì ñëó÷àå íå èíôîðìàòèâíûì.

Íîìîãðàììà ñîîòíîøåíèÿ êîï÷èêî-òåìåííîãî
ðàçìåðà è áèïàðèåòàëüíîãî ðàçìåðà ãîëîâêè ïëîäà
äëÿ ðàííåãî ïðåíàòàëüíîãî ñêðèíèíãà
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Óëüòðàçâóêîâîå èññëåäîâàíèå â ïåðèîä ðàííåãî ïðåíàòàëü-
íîãî ñêðèíèíãà ïðîâîäèòñÿ c èçìåðåíèåì áèïàðèåòàëüíîãî
ðàçìåðà (ÁÏÐ) ãîëîâêè äëÿ ñîïîñòàâëåíèÿ åãî ñ êîï÷èêî-òå-
ìåííûì ðàçìåðîì (ÊÒÐ) ïëîäà è ðàííåé äèàãíîñòèêè àíîìà-
ëèé ðàçâèòèÿ ÖÍÑ.

Íîìîãðàììà ñîîòíîøåíèÿ ÊÒÐ è ÁÏÐ ãîëîâêè ïëîäà

ÊÒÐ ÁÏÐ
5‰

ÁÏÐ
50‰

ÁÏÐ
95‰

ÊÒÐ ÁÏÐ
5‰

ÁÏÐ
50‰

ÁÏÐ
95‰

45 14,2 15,7 17,2 65 19,0 21,3 23,5

46 14,4 16,0 17,6 66 19,3 21,5 23,8

47 14,6 16,3 17,9 67 19,5 21,8 24,1

48 14,8 16,6 18,3 68 19,8 22,1 24,4

49 15,1 16,8 18,6 69 20,1 22,4 24,7

50 15,3 17,1 18,9 70 20,4 22,6 24,9

51 15,5 17,4 19,3 71 20,6 22,9 25,2

52 15,8 17,7 19,6 72 20,9 23,2 25,4

53 16,0 18,0 19,9 73 21,2 23,5 25,7

54 16,2 18,2 20,2 74 21,5 23,7 26,0

55 16,5 18,5 20,6 75 21,8 24,0 26,2

56 16,7 18,8 20,9 76 22,1 24,3 26,5

57 17,0 19,1 21,2 77 22,4 24,6 26,7

58 17,2 19,3 21,5 78 22,7 24,8 27,0

59 17,5 19,6 21,8 79 23,0 25,1 27,2

60 17,7 19,9 22,1 80 23,3 25,4 27,4

61 18,0 20,2 22,4 81 23,6 25,6 27,7

62 18,2 20,4 22,7 82 23,9 25,9 27,9

63 18,5 20,7 23,0 83 24,2 26,2 28,1

64 18,7 21,0 23,3 84 24,5 26,4 28,4

Äëÿ ðàçðàáîòêè íîìîãðàìì ñîîòíîøåíèÿ ÊÒÐ è ÁÏÐ ãî-
ëîâêè ïëîäà áûëè ïðîâåäåíû èçìåðåíèÿ äàííûõ ïàðàìåòðîâ
ôåòîìåòðèè â 574 ñëó÷àÿõ â ñðîêè ðàííåãî ïðåíàòàëüíîãî ñêðè-
íèíãà ó ïàöèåíòîê ñ íîðìàëüíûì èñõîäîì áåðåìåííîñòè. Äëÿ
êàæäîãî çíà÷åíèÿ ÊÒÐ îò 45 äî 84 ìì ðàññ÷èòàíû ìåäèàíà è
5—95 ïðîöåíòèëè çíà÷åíèé ÁÏÐ ãîëîâêè ïëîäà.

Ïðè ÁÏÐ ãîëîâêè ïëîäà ìåíüøå 5-ãî ïðîöåíòèëÿ äëÿ åãî ÊÒÐ
îñîáîå âíèìàíèå íåîáõîäèìî óäåëÿòü ïîçâîíî÷íèêó è öåëîñòíî-
ñòè êîæè íàä íèì, à â ïåðèîä 2-ãî óëüòðàçâóêîâîãî ñêðèíèíãà ïî-
âòîðèòü òùàòåëüíóþ îöåíêó àíàòîìèè ïîçâîíî÷íèêà è ñòðóêòóð
ãîëîâíîãî ìîçãà äëÿ èñêëþ÷åíèÿ ó ïëîäà ïîðîêîâ ðàçâèòèÿ ÖÍÑ.

«Ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà íàñëåäñòâåííûõ è âðîæä¸ííûõ çàáîëåâàíèé: íàñòîÿùåå è áóäóùåå»
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Ðåçóëüòàòû ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè àíåóïëîèäèé (×óõðîâà À.Ë., Áåñêîðîâàéíàÿ Ò.Ñ., Ïîëÿêîâ À.Â.)

Ãðóïïû Âñåãî Ñèíäðîì
Ïàòàó

Ñèíäðîì
Ýäâàðäñà

Ñèíäðîì
Äàóíà

XY Âûÿâëåííàÿ
ïàòîëîãèÿ

Áåðåìåííûå èç ãðóïïû ðèñêà
(ÓÇÈ è áèîõèìè÷åñêèå ïîêàçàòåëè)

66 2 (3,0%) 7 (10,6%) 16 (24,2%) 0 25 (37,8%)

Áåðåìåííûå èç ãðóïïû ðèñêà
(òîëüêî áèîõèìè÷åñêèå ïîêàçàòåëè)

62 0 0 2 (3,2%) 0 2 (3,2%)

Áåðåìåííûå íå èç ãðóïïû ðèñêà 124 0 0 2 (1,6%) 1 (0,8%) 3 (2,4%)

Çàìåðøàÿ áåðåìåííîñòü 4 0 0 0 2 (50%) 2 (50%)

Âñåãî 256 2 (0,8%) 7 (2,7%) 20 (7,8%) 3 (1,2%) 32 (12,5%)



Ñóáìèêðîñêîïè÷åñêèå äåëåöèè è äóïëèêàöèè
ïðè èíòåðïðåòàöèè ðåçóëüòàòîâ ìåòîäîì ÊÔ-ÏÖÐ

Øîêàðåâ Ð. À., Êðèâåíöîâà Í. Â., Êðèãåð Ñ.Þ.

ÔÃÁÓ Ðîñòîâñêèé ÍÈÈ àêóøåðñòâà è ïåäèàòðèè Ìèíçäðàâà
Ðîññèè
Ðîñòîâ-íà-Äîíó, óë. Ìå÷íèêîâà, 43, r715@yandex.ru

Ìåòîä êîëè÷åñòâåííîé ôëóîðåñöåíòíîé ïîëèìåðàçíîé
öåïíîé ðåàêöèè (ÊÔ-ÏÖÐ) äëÿ âûÿâëåíèÿ íàðóøåíèé ÷èñëà
21, 13, 18 è ïîëîâûõ õðîìîñîì ïðèìåíÿåòñÿ äëÿ èíâàçèâíîé
ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè (ÈÏÄ) êàê çà ðóáåæîì, òàê è â íà-
øåé ñòðàíå. Îí îñíîâàí íà îáíàðóæåíèè òðîéíîé äîçû õðîìî-
ñîì-ñïåöèôè÷åñêèõ êîðîòêèõ òàíäåìíûõ ïîâòîðîâ (STR), êî-
òîðàÿ õàðàêòåðíà äëÿ òðèñîìèé. Äëÿ îöåíêè ðåçóëüòàòîâ íåîá-
õîäèìî ó÷èòûâàòü âîçìîæíîñòü ìóòàöèé â STR-ëîêóñàõ (ñóá-
ìèêðîñêîïè÷åñêèå äóïëèêàöèè, äåëåöèè è òî÷êîâûå ìóòàöèé).

Ñ 2010 ïî 2014 ãã. ìåòîäîì ÊÔ-ÏÖÐ áûëî âûïîëíåíî
1760 ÈÏÄ. Êîëè÷åñòâî è ÷àñòîòû ñóáìèêðîñêîïè÷åñêèõ äóïëè-
êàöèé ïðåäñòàâëåíû â òàáëèöå.

Ìàðê¸ðû Êîëè÷åñòâî ×àñòîòà

D13S634 4 0,23%

D13S628 1 0,06%

D21S1411 1 0,06%

D18S978 1 0,06%

D18S535 3 0,17%

Âñåãî 10 0,57%

Äóïëèêàöèþ èëè äåëåöèþ öåëîé ïîâòîðÿþùåéñÿ åäèíèöû
â ëîêóñå âîçìîæíî äåòåêòèðîâàòü. Áîëüøîå çíà÷åíèå äëÿ ïðà-
âèëüíîé èíòåðïðåòàöèè ðåçóëüòàòîâ ÈÏÄ èìåþò ñëó÷àè ïîë-
íîãî âûïàäåíèÿ àëëåëÿ. Íàìè áûë ïðîòåñòèðîâàí îáðàçåö ÄÍÊ
ðåá¸íêà ñ óñòàíîâëåííûì äèàãíîçîì: ñèíäðîì Äàóíà (òðèñî-
ìèÿ ïî 21 õðîìîñîìå) öèòîãåíåòè÷åñêèì ìåòîäîì. Äëÿ ìîëåêó-
ëÿðíî-ãåíåòè÷åñêîãî àíàëèçà èñïîëüçîâàëèñü ÷åòûðå âûñîêî-
ïîëèìîðôíûõ ìàðê¸ðà íà õðîìîñîìó 21. Äâà èç íèõ (D21S1435
è D21S11) îêàçàëèñü íåèíôîðìàòèâíûìè ãîìîçèãîòàìè, ïî ëî-
êóñó IFNAR íàáëþäàëèñü äèàëëåëüíûå ïèêè ñ îòíîøåíèåì âû-
ñîò 1:1,9, à ïî ëîêóñó D21S1411 äèàëëåëüíûå ïèêè ðàçìåðîì 302
è 322 ï.í. ñ êîýôôèöèåíòîì îòíîøåíèÿ âûñîò 1:1. Ïðè òåñòè-
ðîâàíèè ÄÍÊ ðîäèòåëåé îïðåäåëèëè ìàòåðèíñêîå ïðîèñõîæäå-
íèå ëèøíåé õðîìîñîìû 21 è íàëè÷èå ó ìàòåðè äâóõ àëëåëåé
ðàçìåðîì 302 è 322 ï.í. ïî ëîêóñó D21S1411, êîòîðûå è áûëè
ïåðåäàíû ðåá¸íêó. Ó îòöà â ýëåêòðîôîðåãðàììå ïî ýòîìó ëîêó-
ñó íàáëþäàëñÿ îäèí ïèê ðàçìåðîì 314 ï.í., êîòîðûé íå ïðèñóò-
ñòâîâàë íà ýëåêòðîôîðåãðàììå ðåá¸íêà. «Âûïàäåíèå» ýòîãî àë-
ëåëÿ ìîæåò áûòü ñâÿçàíî ñ ìóòàöèåé â ïðàéìåð-ñâÿçûâàþùóé
ïîñëåäîâàòåëüíîñòè, âñëåäñòâèå ÷åãî ñòàë íåâîçìîæåí îòæèã
ïðàéìåðîâ, ÷òî è ïðèâåëî ê îòñóòñòâèþ àìïëèôèêàöèè. Òàêèì
îáðàçîì, ïðè èíòåðïðåòàöèè ðåçóëüòàòîâ ÈÏÄ ìåòîäîì
ÊÔ-ÏÖÐ íà ÷àñòûå òðèïëîèäèè íåîáõîäèìî èñïîëüçîâàòü íå
ìåíåå äâóõ èíôîðìàòèâíûõ ìàðê¸ðîâ è â ñîìíèòåëüíûõ ñëó÷à-
ÿõ èñïîëüçîâàòü äîïîëíèòåëüíûå ìàðê¸ðû.

Äèàãíîñòèêà õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè ó ïëîäà
â ðàìêàõ ïðåíàòàëüíîãî ñêðèíèíãà
1 òðèìåñòðà áåðåìåííîñòè
â Òîìñêîé îáëàñòè

ßêîâëåâà Þ.Ñ.1,2, Âîâê Ñ.Ë.1, Òîðõîâà Í.Á.1,

Äèäåíêî Ë.È.1, Ëóêàíèíà Î.Á.1, Íàçàðåíêî Ë.Ï.1,2,

Ðóäêî À.À.1, Ïóçûðåâ Ê.Â.1

1 ÔÃÁÍÓ «ÍÈÈ ìåäèöèíñêîé ãåíåòèêè
2 ÁÃÎÓ ÂÏÎ ÑèáÃÌÓ Ìèíçäðàâà Ðîññèè
634050, ã.Òîìñê, Íàáåðåæíàÿ ð.Óøàéêè, ä.10
jul25@mail.ru

Ñîãëàñíî Ïîñòàíîâëåíèþ Ïðàâèòåëüñòâà Ðîññèéñêîé Ôå-
äåðàöèè îò 31 äåêàáðÿ 2009 ã. ¹1159 ñ 2010 ã. Òîìñêàÿ îáëàñòü
ó÷àñòâóåò â ïðîåêòå ïî ðàííåé êîìïëåêñíîé ïðåíàòàëüíîé
äèàãíîñòèêå íàðóøåíèé ðàçâèòèÿ ðåá¸íêà. Âñå áåðåìåííûå
â ñðîêå 11—14 íåäåëü íàïðàâëÿþòñÿ æåíñêèìè êîíñóëüòàöèÿ-
ìè ãîðîäà è îáëàñòè íà óëüòðàçâóêîâîå èññëåäîâàíèå â êëèíè-
êó ÔÃÁÍÓ «ÍÈÈ ìåäèöèíñêîé ãåíåòèêè», Îáëàñòíîé Ïåðè-
íàòàëüíûé Öåíòð èëè â ìåæðàéîííûå ìåäèöèíñêèå öåíòðû.
Îäíîâðåìåííî ïðîèçâîäèòñÿ çàáîð êðîâè äëÿ ïðîâåäåíèÿ èñ-
ñëåäîâàíèÿ íà ñûâîðîòî÷íûå ìàðê¸ðû (PAPP-A è �-XÃ×), êî-
òîðîå äëÿ æèòåëüíèö îáëàñòè âûïîëíÿåòñÿ öåíòðàëèçîâàííî
â êëèíèêå èíñòèòóòà íà àâòîìàòè÷åñêèõ àíàëèçàòîðàõ Brahms
Kryptor è Delfia Express. Ðàñ÷¸ò ðèñêà õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè
ïðîâîäèòñÿ ñ ïîìîùüþ ïðîãðàìì Astraia è LifeCycle c ó÷¸òîì
âîçðàñòà áåðåìåííîé, óëüòðàçâóêîâûõ è ñûâîðîòî÷íûõ
ìàðê¸ðîâ.

Çà ïåðèîä ñ íîÿáðÿ 2010 ã. ïî äåêàáðü 2014 ã. â Òîìñêå è
Òîìñêîé ïî äàííîé ïðîãðàììå áûëà îáñëåäîâàíà 45 191 áåðå-
ìåííàÿ æåíùèíà. Â ãðóïïó ðèñêà ñ ãðàíèöàìè ðèñêà 1/100 äëÿ
ïðîãðàììû Astraia è 1/250 äëÿ ïðîãðàììû LifeCycle, âîøëè
1186 æåíùèí, ÷òî ñîñòàâèëî 2,6% îò ÷èñëà ïðîøåäøèõ ñêðè-
íèíã. Õðîìîñîìíàÿ ïàòîëîãèÿ áûëà âûÿâëåíà â 210 ñëó÷àÿõ
(17,7% îò æåíùèí ãðóïïû âûñîêîãî ðèñêà). Ñïåêòð õðîìîñîì-
íûõ íàðóøåíèé ïðåäñòàâëåí ðàçëè÷íûìè ÷èñëîâûìè è ñòðóê-
òóðíûìè íàðóøåíèÿìè: ñ.Äàóíà äèàãíîñòèðîâàí ó 112 ïëîäîâ
(53,3%), ñ.Ïàòàó — â 11 ñëó÷àÿõ (5,2%), ñ.Ýäâàðäñà — 27 ñëó÷àåâ
(12,9%). Íàðóøåíèÿ â ñèñòåìå ïîëîâûõ õðîìîñîì (ñ.Êëàé-
íôåëüòåðà, ñ.Øåðåøåâñêîãî—Òåðíåðà) îòìå÷åíû ó 26 ïëîäîâ
(12,4%), â îñòàëüíûõ ñëó÷àÿõ îòìå÷åíû òðàíñëîêàöèè è ïîëè-
ïëîèäèÿ ó ïëîäà. Ïðè àíàëèçå ãðóïï áåðåìåííûõ æåíùèí,
ïðîøåäøèõ èíâàçèâíóþ ïðåíàòàëüíóþ äèàãíîñòèêó, âûÿñíè-
ëîñü, ÷òî íàèáîëüøåå ÷èñëî õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè ó ïëîäà
äèàãíîñòèðîâàíî â ãðóïïå ðèñêà ïî ñî÷åòàííûì ìàðê¸ðàì
(ÓÇ-ìàðê¸ðû, PAPP-A, �-XÃ×). Îäíàêî â ðÿäå ñëó÷àåâ õðîìî-
ñîìíàÿ ïàòîëîãèÿ (ê ïðèìåðó, ñ.Øåðåøåâñêîãî—Òåðíåðà) âû-
ÿâëÿëàñü òîëüêî ïî íàëè÷èþ ÓÇ-ìàðê¸ðîâ. Â öåëîì, ñëåäóåò îò-
ìåòèòü, ÷òî ââåäåíèå êîìïëåêñíîãî ñêðèíèíãà 1 òðèìåñòðà
ïðèâåëî ê óâåëè÷åíèþ âûÿâëÿåìîñòè õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè
ïëîäà áîëåå ÷åì íà 30%.
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