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Результаты неонатального скрининга  
на наследственные болезни обмена  
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Массовое обследование новорождённых в программе неонатального скрининга в Республике Казахстан проводится на 2 
наследственных заболевания – фенилкетонурию и врожденный гипотиреоз. В 2019 году был проведен пилотный проект 
исследований методом тандемной масс-спектрометрии 1000 детей до 1 года на 49 наследственных болезней обмена.
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Mass examination of newborns in the neonatal screening program in the Republic of Kazakhstan is carried out for 2 hereditary dis-
eases - phenylketonuria and congenital hypothyroidism. In 2019 pilot project was conducted for 1000 studies using tandem mass 
spectrometry of children under age of 1 year for 49 hereditary metabolic diseases. 
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Неонатальный скрининг (далее НС) обеспечивает 
раннее выявление заболеваний в период ново-
рожденности и своевременное лечение, которое 

способствует предотвращению развития тяжёлых инва-
лидизирующих проявлений болезни. Актуальным для 
большинства стран мира является неонатальный скри-
нинг на фенилкетонурию (ФКУ) и врожденный гипоти-
реоз (ВГ) [1]. Согласно Приказу МЗ РК от 28.03.2006 г. 
№ 140 «О скрининговой программе дородовой диагно-
стики и профилактики врожденной и наследственной 
патологии у детей» в Республике Казахстан с 2007 года 
проводится скрининг новорожденных на 2 наследствен-

ных заболевания – фенилкетонурию и врожденный ги-
потиреоз. Создана координированная централизованная 
система НС с охватом всех регионов РК, состоящая из 
обучения, проведения скрининга, системы оповещения 
и вызова пациентов, диагностики, лечения, управления, 
мониторинга качества и оценки программы, работы с на-
селением, медицинским персоналом и т.д.  В связи с вы-
соким вкладом наследственных болезней обмена (НБО) 
в младенческую смертность и детскую инвалидность, НС 
только на два НБО является недостаточным и не решает 
актуальных проблем ранней досимптоматической диа-
гностики и своевременного патогенетического лечения. 
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Известно, что дети с орфанными НБО занимают около 
30% коечного фонда в детских стационарах, составляют 
40% младенческой смертности в развитых странах [2,3]. 
Неспецифичная клиническая картина, которая маски-
руется под другие заболевания (сепсис, внутриутробная 
пневмония, эпилепсия, нейроинфекция, перинатальная 
патология), отсутствие доступных методов диагностики 
и своевременного патогенетического лечения приводят 
к летальным исходам.

Цель: провести комплекс практических меропри-
ятий, направленных на раннюю диагностику НБО 
и предупреждение инвалидизирующих последствий.

Материалы и методы

Массовый НС 380318 новорожденных на ФКУ и ВГ 
проведен иммунофлюоресцентным методом на ана-
лизаторах Victor и AutoDelphia (PerkinElmer) по сухим 
пятнам крови, взятым по стандартной методике на 
фильтровальную бумагу DBS PerkinElmer 226 в соответ-
ствии с алгоритмом проведения неонатального скри-
нинга, одобренным ISNS. Селективный скрининг про-
веден методом тандемной масс-спектрометрии (ТМС) 
на аппарате QSIGHT™ 210 MD (PerkinElmer, Канада) 
РК-МТ-5№018237 в РК согласно протоколу произво-
дителя. Материал для анализа взят в 5 городах РК, все-
го 1000 образцов. 

Результаты

Массовый НС новорожденных в 2019 году пока-
зал свою высокую эффективность. Было обследова-
но 380318 новорожденных, что составило 95,4% от всех 
новорожденных.  Выявлено 14 случаев ФКУ и 22 ВГ. 
Все 36 новорожденных получили своевременное лече-
ние и не имеют инвалидизирующих последствий. На-
ряду с традиционной диетотерапией появилась воз-
можность применения лекарственных препаратов ко-
ферментов тетрагидробиоптерина (ВН4), что позволяет 
расширить рацион пациента за счет натуральных про-
дуктов и значимо улучшить качество жизни. НС и ле-
чебные продукты финансируются полностью за счет го-
сударственных средств. РМГК АО «НЦАГиП» провела 
тест на чувствительность к терапии ВН4 11 пациентам 
с ФКУ, из них 8 чувствительны к данной терапии лекар-
ственными препаратами. На сегодняшний день 3 ребен-
ка с ФКУ получают патогенетическую терапию. 

Внедрение неонатального скрининга на ФКУ и ВГ 
позволило создать платформу для расширения спектра 
нозологий в НС и для проведения селективного НС. Тан-
демный масс-спектрометр на котором проводился селек-
тивный НС находится в ТОО «Центр Молекулярной Ме-
дицины» (ЦММ), который имеет многолетний опыт мо-
лекулярно-генетической подтверждающей диагностики, 
в том числе НБО. Материал для анализа взят в 5 городах 
РК: Нур-Султан, Шымкент, Атырау, Алматы и Актобе, 
итого: 1000 образцов. Были выявлены больные с 4 лизо-

сомными заболеваниями, 2 аминоацидопатиями, 1 на-
рушением цикла мочевины, 2 органическими ацидури-
ями, 7 нарушенииями митохондриального окисления 
жирных кислот. Частота выявленных методом ТМС НБО 
у детей до 6 месяцев жизни составила 38,9 на 1000 обсле-
дованных, старше 6 месяцев – 25,9 на 1000 детей и пре-
вышала в 390 раз частоту ФКУ (1:24000). 

Полученные результаты свидетельствуют, что про-
ведение селективного скрининга на НБО экономически 
более оправдано, но эффективность лечения при раз-
вернутой клинической картине более низкая. Исследо-
вание показало, что скрининг детей с подозрением на 
НБО был эффективен в возрасте до 6 месяцев, так как 
манифестация клинических синдромов многих забо-
левании начинается в возрасте после 4 месяцев жизни. 

Таким образом, по данным массового НС 380318 но-
ворожденных, проведенного со средним охватом – 95,4%, 
в Республике Казахстан впервые достоверно установле-
ны средние частоты ФКУ 1:24069 и ВГ 1:7522, что позво-
лило начать расширение НС на другие НБО. Учитывая 
весомые экономические потери государства, связанные 
с расходами на симптоматическое лечение, медицинское 
обслуживание, продолжительность жизни и пожизнен-
ное содержание детей-инвалидов с НБО, ранняя диагно-
стика орфанных НБО является необходимым условием 
для снижения младенческой и детской смертности, за-
болеваемости и инвалидности. 
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