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Генетический скрининг на носительство вариантов, вызывающих развитие аутосомно-рецессивных заболеваний является 
важным звеном профилактики наследственных заболеваний на этапе планирования семьи.    Пациентам поликлиники НОМТЦ 
МГТУ им. Н.Э. Баумана в возрасте 18-49 лет (женщины) и от 18 лет (мужчины) было предложено ознакомиться с брошюрой о 
генетическом скрининге на носительство вариантов, вызывающих развитие аутосомно-рецессивных заболеваний и запол-
нить анонимный опросник для выявления отношения к скринингу. Анкетирование продемонстрировало положительное 
отношение участников к проведению генетического скрининга, так как 73% опрошенных изъявили желание пройти скри-
нинг, но у 46% были опасения касательно его возможных негативных последствий. При дальнейшем внедрении генетиче-
ского скрининга на носительство вариантов, вызывающих развитие аутосомно-рецессивных заболеваний, в систему здра-
воохранения важно организовать просветительскую работу, информирующую население о роли скрининга и для устране-
ния нежелательных последствий.
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Genetic carrier screening for autosomal-recessive disorders is an important part of hereditary diseases prevention at the stage of 
family planning.   Patients of the Bauman clinic (18-49 years old women and men older 18 years) were asked to read a brochure 
about carrier screening for autosomal-recessive disorders and fill out an anonymous questionnaire to identify their attitudes towards 
screening. The questionnaire showed a positive attitude of the participants towards genetic screening, as 73% of respondents 
expressed a desire to undergo screening, but 46% had concerns about its possible negative consequences. With the further imple-
mentation of carrier screening by the healthcare system, it is important to organize educational work that will inform the popula-
tion about the role of screening and for eliminating undesirable consequences.
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Благодаря развитию генетических технологий по-
явилась возможность проведения скрининга на 
носительство вариантов, вызывающих разви-

тие аутосомно-рецессивных заболеваний. Он позво-
ляет выявить, являются ли будущие родители носи-
телями вариантов, которые могут стать причиной ге-
нетического заболевания у их ребенка, чего можно 
избежать с помощью современных репродуктивных 
технологий [1].  

Целью исследования было информирование лиц 
о роли генетического скрининга на носительство ча-
стых аутосомно-рецессивных заболеваний в планиро-
вании семьи с последующим анкетированием для вы-
явления отношения к скринингу. 

Материалы и методы

  В исследование были включены пациенты поли-
клиники МГТУ им. Н.Э. Баумана в возрасте 18–49 лет 
(женщины) и от 18 лет (мужчины), согласившиеся при-
нять участие в опросе.  

Участникам было предложено ознакомиться 
с брошюрой о генетическом скрининге и о неко-
торых частых наследственных заболеваниях с ауто-
сомно-рецессивным типом наследования, а имен-
но о муковисцидозе (МВ), фенилкетонурии (ФКУ), 
нейросенсорной тугоухости (НТ) и дефиците альфа-
1-антитрипсина (А1АТ) [2,3,4].  Потом участни-
ки заполняли анонимный опросник. Он состоял 
из 13 вопросов, первые 4 − для сбора общих данных 
участников (пол, возраст, образование и семейное 
положение), 3 вопроса выявляли планы относитель-
но деторождения, наличие в семье родственников 
с наследственной патологией и отношение к про-
ведению скрининга при планировании беременно-
сти, 2 вопроса выявляли понимание информации 
из брошюры и осведомлённость о МВ, ФКУ, НТ и де-
фиците А1АТ до прочтения брошюры. Было 2 вопро-
са о позитивных и негативных последствиях скринин-
га. В последних 2 вопросах выяснялось личное жела-
ние участника пройти скрининг на носительство МВ, 
ФКУ, НТ и дефицита А1АТ с выявлением причин со-
гласия или отказа.  

Результаты исследования

В период с 05.11.19 по 06.12.19 в НОМТЦ МГТУ 
им. Н.Э. Баумана было проанкетировано 535 чело-
век. 59% участников были мужчины, медиана воз-
раста составила 19 лет (18–21 год). Большинство 
опрошенных имели среднее (43%) и неполное выс-
шее (40%) образование. 61% участников не состоял 

в браке на момент анкетирования. 87% опрошенных 
не планировали деторождение в ближайшее время. 
У 6% были родственники с наследственными забо-
леваниями. Большинство (92%) считало проведе-
ние скрининга полезным независимо от семейного 
анамнеза. Только 20% выбрали все верные утверж-
дения в вопросе, выявлявшем усвоение информации 
из брошюры. Также 55% ранее не знали ни об од-
ном из 4 заболеваний, включенных в брошюру, са-
мым известным заболеванием была НТ (29%), а са-
мым малоизвестным − дефицит А1АТ (6%). Из по-
ложительных последствий большинство участников 
указало, что проведение скрининга позволит избе-
жать стресса при рождении больного ребенка (48%) 
и увеличит шансы на рождение здорового ребен-
ка (45%). Из отрицательных последствий скринин-
га участники отметили, что выявление носительства 
может привести к изменению в отношениях между 
партнерами (46%) и к изменению отношения к се-
бе (34%).  В итоге 73% опрошенных желали принять 
участие в генетическом скрининге. Самой частой 
причиной согласия было желание иметь о себе пол-
ную информацию перед рождением ребенка (62%), 
а редкой причиной согласия (1%) было направление 
другого врача. Самой частой причиной отказа бы-
ла неактуальность участия в скрининге в настоящее 
время (70%). А редкой причиной отказа (1%) − не-
желание знать о своем возможном статусе носитель-
ства. Интересно, что 15% участников выбрали в ка-
честве причины отказа отсутствие в семье родствен-
ников с наследственными заболеваниями.  

По итогам исследования большинство участни-
ков положительно отнеслись к генетическому скри-
нингу, однако многие испытывали настороженность 
относительно возможных последствий. При внедре-
нии скрининга в систему здравоохранения важно укре-
пление знаний населения для устранения негативных 
последствий скрининга и для увеличения числа за-
интересованных лиц. В этом случае будет достигнута 
главная цель скрининга – предоставление репродук-
тивного выбора парам с высоким риском рождения 
больного ребенка. 
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