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В статье приводятся результаты 15-летнего массового обследования новорожденных на пять наследственных заболеваний в 
Республике Северная Осетия-Алания (РСОА). Цель настоящей публикации – оценить эффективность неонатального скрининга, 
а также изучить эпидемиологические и молекулярно-генетические особенности патологии в регионе в период с 2007 по 2021 гг. 
Проведен ретроспективный анализ результатов скрининга, а также анализ медицинских карт пациентов с фенилкетонурией (ФКУ), 
врожденным гипотиреозом (ВГ), муковисцидозом (МВ), галактоземией (ГАЛ) и врожденной дисфункцией коры надпочечников 
(ВДКН). Выявленные клинико-эпидемиологические особенности скринируемых заболеваний позволяют отнести РСОА к регионам 
со средней частотой встречаемости ФКУ, МВ и ГАЛ и высокой частотой встречаемости ВГ и ВДКН. Определены специфический 
спектр и частоты мутаций пациентов с ФКУ, МВ. Уникальностью исследования стало обнаружение редкой формы ВДНК, 
ассоциированной с мутаций в гене HSD3B2. В целом же программу неонатального скрининга в РСОА следует признать важным, 
актуальным и эффективным методом ранней доклинической диагностики наследственных болезней. 
Ключевые слова: неонатальный скрининг, фенилкетонурия, врожденный гипотиреоз, муковисцидоз, галактоземия, врожденная 
дисфункция коры надпочечников.
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The article presents the results of a 15-year mass examination of newborns for five hereditary diseases in the Republic of North 
Ossetia Ossetia-Alania. The purpose of this publication is to evaluate the effectiveness of neonatal screening, as well as to study the 
epidemiological and molecular genetic features of pathology in the region from 2007 to 2021. A retrospective analysis of the results of 
the study was carried out, as well as an analysis of the medical records of patients with phenylketonuria (PKU), congenital hypothyroidism 
(CН), cystic fibrosis (CF), galactosemia (GAL), and congenital adrenal dysfunction (CАD). The revealed clinical and epidemiological 
features of the screened diseases make it possible to attribute North Ossetia-Alania to regions with an average incidence of PKU, CF and 
GAL and a high incidence of CH and CAD. The specific range and frequencies of mutations in patients with PKU, CF were determined. 
The uniqueness of the study was the discovery of a rare form of CAD associated with mutations in the HSD3B2 gene. In general, the 
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implementation of the neonatal screening program in North Ossetia-Alania should be recognized as an important, relevant and effective 
method of early preclinical diagnosis of hereditary diseases.
Key words: neonatal screening, phenylketonuria, congenital hypothyroidism, cystic fibrosis, galactosemia, congenital adrenal 
dysfunction.
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Введение

Неонатальный скрининг – основной способ про-
филактики наследственных болезней в попу-
ляциях, позволяющий диагностировать их на 

ранней стадии и начинать лечение на доклиническом 
этапе. С марта 2006 г. в Российской Федерации неона-
тальный скрининг осуществляется в рамках  приори-
тетного национального проекта «Здоровье» на фенил-
кетонурию (ФКУ), врожденный гипотиреоз (ВГ), му-
ковисцидоз (МВ), врожденную дисфункцию коры 
надпочечников (ВДКН) и галактоземию (ГАЛ) [1, 2].

Цель настоящей публикации – оценить эффектив-
ность массового обследования новорожденных на 5 на-
следственных заболеваний, а также изучить эпидемио-
логические и молекулярно-генетические особенности 
скринируемой патологии в Республике Северная Осе-
тия-Алания (РСОА) в период с 2007–2021 гг.

Материалы и методы

Проведен ретроспективный анализ результатов не-
онатального скрининга, а также анализ медицинских 
карт пациентов с ФКУ, ВГ, МВ, ГАЛ и ВДКН за 15 лет.

Забор крови осуществлялся в строгом соответствии 
с приказом МЗ РФ от 22 марта 2006 г. № 185 «О мас-
совом обследовании новорожденных детей на наслед-
ственные заболевания».

Алгоритм обследования на ФКУ: при выявлении 
концентрации фенилаланина выше 2 мг% проводи-
лось ретестирование. Если уровень фенилаланина 
определялся от 2,1 до 7,9 мг/дл, устанавливался ди-
агноз «доброкачественная гиперфенилаланинемия», 
при превышении уровня 7,9 мг/дл диагностирова-
лась ФКУ. 

Алгоритм обследования на ВГ: при выявлении 
концентрации тиреотропного гормона (ТТГ) выше 
20 мкМЕ/мл проводилось ретестироваие и, если уро-
вень ТТГ в крови превышал 20 мкМЕ/мл,  осущест-

влялась оценка тиреоидного статуса (ТТГ и Т4) и про-
водилось УЗИ щитовидной железы.

Алгоритм диагностики МВ: при определении кон-
центрации иммунореактивного трипсина (ИРТ) 
> 70 нг/мл проводилось ретестирование. Если уро-
вень ИРТ превышал 40 нг/мл, то назначалась по-
товая проба. Концентрация хлоридов пота опре-
делялась с помощью систем для сбора и анали-
за пота Macroduct или Nanoduct. Положительными 
считались результаты выше 80 ммоль/л, показатели 
60-80 ммоль/л интерпретировались как пограничные, 
менее 60 ммоль/л как отрицательные. При погранич-
ных результатах потового теста его  повторяли 2-3 раза.

Алгоритм диагностики ГАЛ: при выявлении концен-
трации галактозы > 400 мкмоль/л или 7,2 мг/дл про-
водили ретестирование и, если уровень ГАЛ превы-
шал 400 мкмоль/л или 7,2 мг/дл,  определяли актив-
ность галактозо-1-фосфата;

Алгоритм диагностики ВДКН. при выявлении концен-
трации 17-гидроксипрогестерона (17-ОН)>30 нмоль/л 
у доношенных и >60 ммоль/л у недоношенных детей про-
водили ретестирование и, если уровень 17-ОН в крови 
превышал 30 нмоль/л для доношенных и 60 ммоль/л 
для недоношенных, анализировали электролитные по-
казатели (калий, натрий, хлор) и определяли уровни 
стероидных гормонов: кортизола 17-ОПГ, ДГА-суль-
фата, тестостерона.

Во всех случаях, кроме ВГ, обязательно прово-
дилась подтверждающая ДНК-диагностика. Забор 
крови из вены осуществлялся в вакуумные пробирки  
с ЭДТА. Дальнейшее выделение ДНК, проведение ис-
следования, анализ и интерпретация результатов осу-
ществлялись в ФГБНУ МГНЦ и ФГБУ НМИЦ Эндо-
кринологии.

Дети, выявленные по результатам неонатального 
скрининга, при необходимости, госпитализировались 
в профильные отделения РДКБ РСОА. План обследо-
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вания и лечение определялись в соответствии с феде-
ральными клиническими рекомендациями по соответ-
ствующим нозологиям.

Результаты

С 2007 по 2021 гг. в РСОА было зарегистриро-
вано 146901 рождение, из них живорожденных –  
146171 детей. С учетом умерших до сроков забора крови 
подлежало обследованию 145424 детей, из них на I эта-
пе скрининга было охвачено 145367 новорожденных, 
что составило 99,8%. Выявлено 2360 новорожденных 
с отклонениями биомакеров, из них проведен ретест 
2037 детям (86,31%). Ретест не был проведен 323 детям 
(13,69%) из-за неверно указанного адреса в тест-блан-
ке – 145 случаев (44,8%), отказа родителей – 57 случаев 
(17,64%), отсутствия реактивов (для диагностики МВ 
и ГАЛ) – 50 случаев (15,4%), смерти ребенка – 39 слу-
чаев (1,2%), проживания семьи в другом регионе РФ 
или за пределами страны – 32 (9,9%) случая.

Результаты обследования на ФКУ

ФКУ – аминоацидопатия с аутосомно-рецессив-
ным типом наследования, ведущая к психической ин-
валидности при отсутствии лечебных мероприятий. 
Термин ФКУ объединяет несколько заболеваний, 
имеющих общие клинические проявления, но обу-
словленные разными генетическими нарушениями: 
классическую ФКУ или ФКУ I типа (связана с мута-
циями в гене РАН), обусловленную дефицитом пече-
ночного фермента фенилаланингидроксилазы (ФАГ), 
и атипичные (злокачественные) формы болезни, свя-
занные нарушением обмена тетрагидробиоптерина 
(мутации в генах PTS, GCHI, QDPR, PCBD, SPR), со-
ставляющие около 2-3% всех случаев гиперфенилала-
нинемии (ГФА): ФКУ II, III типов и некоторые дру-
гие варианты [3].

За 15 лет скрининга на ФКУ обследовано 145367 
новорожденных, из них у 251 ребенка (0,17% от числа 
обследованных) концентрация ФА в крови превыси-
ла пороговый уровень. Эти дети составили группу ри-
ска по ФКУ и были вызваны для ретестирования. На II-
ом этапе на ФКУ обследовано 239 детей, что составило  
95,2 % от числа подлежащих обследованию. Было выяв-
лено 23 пациента с высоким содержанием фенилаланина 
при ретестировании. На данный момент диагноз фенил-
кетонурия подтвержден молекулярно-генетическим ме-
тодом у 14 пациентов (двое детей выявлены в других ре-
гионах РФ). В конце 2021 года ребенок 2019 г.р. с тяже-

лой сопутствующей неврологической патологией умер. 
В настоящее время на «Д» учете состоит 7 пациентов, 
находящихся на диетотерапии. Остальные в лечебном 
питании не нуждаются, т.к. показатели фенилаланина 
у них не превышают 6 мг%. Промежуточные результа-
ты показывают специфичность генетических вариантов 
в гене РАН в РСОА: с наибольшей частотой в гене РАН 
определены мутации P281L (c.842C>T (p.Pro281Leu), 
P211T (c.631C>A (p.Pro211Thr)) и R408W (c.1222C>T 
(p.Arg408Trp)). Молекулярно-генетическое обследова-
ние детей с выявленной ГФА (до 7 мг%) продолжается 
на данный момент. 

За исследуемый период по данным неонатально-
го скрининга в регионе суммарная частота всех случа-
ев ГФА (включая РАН-ассоциированную легкую ГФА 
и классическую ФКУ) составила 1:6320. Из 23 случа-
ев в 12 установлен диагноз классическая ФКУ. Ча-
стота классической формы ФКУ в РСОА составила 
1:12113 новорожденных, что ниже, чем средняя по РФ 
(1:7000), но соответствует колебаниям частоты заболе-
вания по регионам России (от 1:4735 в Курской обла-
сти до 1:18000 в Республике Тыва) [4].

Результаты обследования на ВГ

ВГ – эндокринопатия, при которой недостаточ-
ность тиреоидных гормонов приводит к  задержке фи-
зического и нервно-психического развития. Наиболее 
частой причиной ВГ является дисгенезия (аплазии, ги-
поплазии, дистопии) щитовидной железы. Приблизи-
тельно у 10% пациентов  ВГ  имеет моногенный харак-
тер, при этом наблюдаются врожденные нарушения 
синтеза тиреоидных гормонов в тиреоцитах [5].  ВГ мо-
жет наблюдаться при синдромальной наследственной 
патологии, что требует цитогенетического (при син-
дроме Дауна) и молекулярно-генетического обследо-
вания для  подтверждения диагноза соответствующе-
го синдрома [6]. 

За 15 лет скрининга на ВГ обследовано 145367 но-
ворожденных, из них у 745 детей (0,512% от числа об-
следованных) концентрация ТТГ в крови превыси-
ла пороговый уровень. Эти дети составили группу ри-
ска по ВГ и были вызваны для ретестирования. Ретест 
выполнен 739 детям, что составило 99,0% от числа 
подлежащих ретестированию. За исследуемый пери-
од в регионе было выявлено 34 пациента с диагно-
зом врожденный гипотиреоз. После оценки клини-
ческой симптоматики, данных неонатального скри-
нинга и дальнейшей интерпретации гормонального 
статуса проводилось УЗИ щитовидной железы. В 28 
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(82,3%) случаях диагностирована гипоплазия щитовид-
ной железы, в 2 (5,8%) случаях – аплазия, и в 4 случаях 
(11,6%) ЭХО-признаков патологии не было выявлено. 

После интерпретации полученных данных назна-
чалась заместительная гормональная терапия препа-
ратами левотироксина из расчета 8-10 мкг/кг. После-
дующий контроль адекватности проводимого лечения 
осуществлялся специалистами Республиканского эндо-
кринологического диспансера. Сроки постановки диа-
гноза и начала заместительной гормональной терапии 
составили 14-18 суток. Все дети имеют нормальные по-
казатели нервно-психического и физического развития. 
В ходе динамического наблюдения у 10 детей к концу 
первого года жизни наблюдалось восстановление актив-
ности собственной щитовидной железы, что проявля-
лось при оценке гормонального статуса. В таких ситуа-
циях избиралась тактика постепенного снижения дозы 
препарата, а при удовлетворительных показателях гор-
монального статуса – полная его отмена [7]. 

За исследуемый период частота ВГ в РСОА соста-
вила 1:4275 обследованных новорожденных, что соот-
ветствует средним значениям по России – 1: 3600 но-
ворожденных [8]. 

Результаты обследования на МВ

MB – аутосомно-рецессивное заболевание, харак-
теризующееся поражением экзокринных желез жиз-
ненно важных органов и систем. Социальная  зна-
чимость обусловлена ранней манифестацией, малой 
продолжительностью жизни пациентов, тяжелой ин-
валидизацией и неблагоприятным прогнозом при от-
сутствии адекватного лечения. Причиной МВ являют-
ся мутации гена CFTR – муковисцидозного регулято-
ра трансмембранной проводимости [9]. 

За исследуемый период на МВ обследовано 145367 
новорожденных, из них у 651 ребенка (0,44% от чис-
ла обследованных) концентрация  ИРТ в крови пре-
высила пороговый уровень. Эти дети составили группу 
риска по МВ и были вызваны для ретестирования. Ре-
тест прошли 632 ребенка, что составило 97,2 % от чис-
ла подлежащих ретестированию. За исследуемый пери-
од по результатам скрининга диагноз МВ, смешанная 
форма установлен 6 пациентам из 5 семей. В трех слу-
чаях показатели ИРТ на 1 этапе соответствовали нор-
мативным значениям, и диагноз был установлен на ос-
новании клинических данных и результатов потовой 
пробы. Настоящей проблемой становятся норматив-
ные показатели ИРТ на 1 этапе. Ложноотрицательные 
результаты теста на ИРТ, проведенного на первой не-

деле жизни, могут отмечаться у недоношенных детей, 
при переливании препаратов крови менее чем за 72 ч 
до взятия образцов, при респираторных и кишечных 
вирусных инфекциях и даже у новорожденных с меко-
ниевым илеусом. Учитывая возможность ложноотри-
цательных результатов скрининга, мы проводим по-
товую пробу и рекомендуем определение активности 
панкреатической эластазы кала всем пациентам с по-
дозрением на МВ. 

По результатам ДНК-диагностики выяв-
лены известные мутации в гене CFTR: F508del, 
W1282X, 1677delTA, 2184insA, 2118del4, 1248+1G>A, 
R334W,359insT. Следует отметить, что у этнических 
осетин чаще всего встречается мутация W1282X [10]. 

На основании проведённого анализа выявлено, что 
РСОА можно отнести к регионам со средней частотой 
МВ 1:16369 новорожденных, что значительно ниже, 
чем в среднем по России (1:9500) [11].

Результаты обследования на ГАЛ

 ГАЛ – группа заболеваний, имеющих схожую кли-
ническую симптоматику, но развивающихся вслед-
ствие дефекта разных ферментных систем, участву-
ющих в метаболизме галактозы. Тяжелое поражение 
печени, нервной системы, глаз и других органов при 
данной патологии обусловлено накоплением в ор-
ганизме продуктов аномального углеводного обме-
на. В зависимости от вида дефекта различают три ти-
па ГАЛ. При полном отсутствии фермента галакто-
зо-1-фосфат-уридилтрансферазы (ГАЛТ) развивается 
классическая галактоземия (ГАЛ I типа), тогда как при 
частичной недостаточности этого фермента развивает-
ся практически бессимптомная ГАЛ типа Дуарте. Из-
менение активности галактокиназы (ГАЛК) приводит 
к возникновению ГАЛ II типа, а недостаточность ури-
диндифосфат-галактозо-4-эпимеразы (ГАЛЕ) способ-
ствует развитию ГАЛ III типа [12]. 

За исследуемый период на ГАЛ обследовано 145367 
новорожденных, из них у 832 детей (0,57 % от числа об-
следованных) концентрация галактозы в крови пре-
высила пороговый уровень. Эти дети составили груп-
пу риска по ГАЛ и были вызваны для ретестирова-
ния. Ретест проведен  809 детям, что составило 97,0% 
от числа подлежащих ретестированию. По результатам 
скрининга в регионе было выявлено 10 детей с ГАЛ. 
В результате ДНК-диагностики верифицированы сле-
дующие варианты ГАЛ: 

 ؏ в двух случаях диагностирована ГАЛ типа Дуар-
те, обусловленная гомозитным генетическим ва-
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риантом N314D в гене GALT (генотип N314D/
N314D),

 ؏ в одном случае – ГАЛ 1 типа (недостаточность 
фермента ГАЛТ) с мутациями в гене GALT 
Met142Lys/Lys285Aspn(p.К285N),

 ؏ в двух случаях у пациентов-сибсов диагности-
рована ГАЛ II типа (недостаточность фермента 
ГАЛК), обусловленная гомозитным генетическим 
вариантом Q382X в  экзоне 8 гена GALK 1 (генотип 
Q382X/Q382X)(у).
За исследуемый период суммарная частота ГАЛ 

в РСОА составила 1:14536 обследованных новоро-
жденных. Средняя частота ГАЛ в России составляет  
1: 20 000, большинство случаев заболевания обуслов-
лено мутациями в гене GALT [13].

Результаты обследования на ВДКН

 ВДКН – группа заболеваний, в основе которых 
лежат дефекты ферментов или транспортных белков, 
контролирующих процесс образования  стероидных 
гормонов в коре надпочечников. Наиболее распростра-
ненной формой ВДКН является дефицит 21-гидрок-
силазы, частота встречаемости составляет 1 случай на  
8 000-14 000 живых новорожденных, в России – 1:9500. 
На ее долю приходится более 90% больных ВДКН. 
Данный дефект обусловлен мутациями в гене CYP21 
(CYP21A2, CYP21B). Второй по частоте встречаемости 
формой ВДКН является дефицит 11β-гидроксилазы 
(ген CYP11B1), она встречается в мире с ориентировочной 
частотой 1:80000-120000 новорожденных, что в 10 раз ре-
же, чем дефицит 21-гидроксилазы. Частота других форм 
точно неизвестна в связи с их редкостью [14].

За 15-летний период выявлено 16 пациентов с раз-
личными формами ВДКН, из них у 9 пациентов ди-
агноз ВДКН, дефицит 21-гидроксилазы, подтвержден 
молекулярно-генетическим методом. В трех случаях 
верифицирована вирильная форма заболевания с  му-
тациями в гене CYP21A2 р. I172N,с.293-13C>G (rs6467) 
и с.995C>T, p.Q319X, а  в 6 случаях – сольтеряющая 
с классическими клиническими проявлениями: при-
знаками водно-солевого дисбаланса (неукротимая рво-
та, жидкий стул, резкое падение артериального давле-
ния), выраженной вирилизацией наружных половых 
органов (НПО) у девочек (Prader 4-5), нормальным 
строением НПО у мальчиков. Выявлены следующие ге-
нотипы в гене CYP21A2: р.12spl/Q318X, R358W/Q318X, 
R483Р/ R483Р, I2 spl/R356W, I2 spl /I172N. 

Из 9 пациентов, являющихся этническими осе-
тинами, в 7 случаях диагностирована сольтеряющая 

форма ВДКН, обусловленная дефицитом 3-бета-ги-
дроксистероиддегидрогеназы 2 (3β-ГСД) и наличи-
ем гомозиготной мутации в гене HSD3B2 W230X/
W230X. У всех пациентов отмечалось повышение 
17-ОН при скрининге от 115 до 531 нмоль/л. У всех 
отмечались клинические признаки сольтеряющих 
кризов на фоне незначительной вирилизации  НПО 
у девочек, соответствующих Prader 2, и недостаточ-
ной маскулинизации НПО у мальчиков: расщепле-
ние мошонки, микропенис, мошоночная или ство-
ловая форма гипоспадии. При ДНК-диагностике 
у всех выявлена ранее не описанная нонсенс-мута-
ция W230X в гене HSD3B2 в гомозиготном состоя-
нии, приводящая к дефициту   3β-ГСД,  представ-
ляющая собой замену нуклеотидного основания G 
на А в кодоне TGG в положении 230, что приводит 
к образованию стоп-кодона TGА, а на уровне транс-
ляции проявляется синтезом неполноценного белка 
3β-ГСД, содержащего лишь 229 из 373 аминокислот-
ных остатков [15].

За 15-летний период массового обследования но-
ворожденных на ВДКН частота 21-гидроксилазной 
недостаточности в РСОА составила 1:16151 обследо-
ванных новорожденных. У осетин выявлена высокая 
распространенность очень редкой формы ВДКН – не-
достаточности 3β-ГСД – 1:20766. По данным мировой 
статистики в большинстве популяций дефицит 21-ги-
дроксилазы является доминирующим типом ВДКН 
и встречается более чем в 100 раз чаще, чем ВДКН, об-
условленная мутациями в гене HSD3B2. Частота всех 
форм ВДКН в РСОА составила 1:9085 обследованных 
новорожденных [16].

Обсуждение

 Неонатальный скрининг становится реальным 
и эффективным инструментом превентивной медици-
ны при   большом охвате  обследованием новорожден-
ных и выявлении пациентов на раннем доклиническом 
этапе. В нашем случае МГК РДКБ РСОА осуществляла 
функции координации и контроля деятельности всех 
родильных домов, подразделений РДКБ и других ле-
чебно-профилактических учреждений республики пе-
диатрического профиля. Эффективность скрининга 
значительно повысилась после открытия лаборатории 
массового обследования новорожденых на собственной 
базе, что позволило лучше отслеживать сроки забора 
крови в роддомах, качество заполнения тест-бланков, 
сроки доставки бланков в лабораторию МГК, ускорить 
сроки лабораторной диагностики.
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Основной причиной не обследования детей на пер-
вом этапе скрининга стала ранняя выписка из роддо-
ма до сроков забора крови. В этой связи для повыше-
ния охвата скринингом на I этапе всем роддомам ре-
спублики было рекомендовано не выписывать детей 
до сроков забора крови без уважительных причин. Ча-
стой причиной не прохождения ретестирования стал 
неверно указанный адрес проживания в тест-бланке, 
в связи с чем проведены дополнительные консультации 
с ответственными за проведение I этапа скрининга.

Для повышения информированности женщин 
в программу занятий «Школа будущих мам» на ба-
зе женских консультаций введены отдельные заня-
тия, посвященные неонатальному скринингу. Перио-
дически организовываются выступления по местным 
телеканалам и публикации в популярных периодиче-
ских изданиях.

Данные, полученные при проведении неонаталь-
ного скрининга, позволили осветить ранее не извест-
ные аспекты популяционной генетики, способствова-
ли определению частоты встречаемости исследуемых 
нозологий в регионе и выявлению молекулярно-гене-
тических особенностей исследуемой популяции.

Частота ФКУ в РСОА составила 1:12113 новоро-
жденных. По литературным данным отмечается не-
равномерный характер территориального распреде-
ления ФКУ на территории РФ. Наибольшая часто-
та – 1:4100 – зарегистрирована в Тамбовской области, 
в Самарской области – 1:5500, в Новосибирской об-
ласти – 1:10000, в Башкирии – 1:10329 и 1:6000 в Та-
тарстане, что чаще, чем в РСОА. Проведенные моле-
кулярно-генетические исследования выявили наибо-
лее часто встречающуюся в европейской популяции 
мутацию R408W в гетерозиготном состоянии только 
у троих пациентов, преобладающими были мутации 
P281L и P211T.

Частота ВГ в РСОА составила 1:4275 обследован-
ных новорожденных. Сравнение данных с результата-
ми скрининга в различных округах Российской Феде-
рации показало, что частота ВГ в республике в целом 
сопоставима с данными по Южному Федеральному 
округу (1:4000), Северо-Западному, Дальневосточно-
му и Центральному округам (1:4300, 1:4400 и 1:4400, 
соответственно), но ниже чем частота ВГ в Уральском 
(1:2600) и Приволжском (1:2800) федеральных окру-
гах. Молекулярно-генетические особенности данной 
эндокринопатии в регионе не изучались.

На основании проведённого анализа выявлено, что 
РСОА можно отнести к регионам со средней частотой 
МВ:  1:16369 новорожденных. При ДНК-диагностике 

выявлены известные мутации в гене CFTR: F508del, 
W1282X, 1677delTA, 2184insA, 2118del4, 1248+1G>A, 
R334W, 359insT, причем у осетин в 40% случаев вери-
фицирована мутация W1282X в гомозиготном или ком-
пауд-гетерозиготном состоянии, характерная для ка-
рачаевцев, проживающих в Карачаево-Черкесии и ев-
реев ашкенази.

Частота выявленной ГАЛ в РСОА составила 
1:14536 обследованных новорожденных. По результа-
там ДНК-диагностики были выявлены мутации, ха-
рактерные для ГАЛ 1, 2 типов и типа Дуарте. Мутация 
K285N составляет всего лишь 8% аллелей в общей ев-
ропейской популяции и чаще встречается у лиц вос-
точноевропейского происхождения. Вариант Дуарте, 
вызванный мутацией N314D, присутствует у 5% насе-
ления США. Мутация Q385X характерна для ГАЛ 2 ти-
па и описана у нас у двух родных сибсов. 

Частота ВДКН в РСОА составила 1:9085 обследо-
ванных новорожденных. При вирильной форме выявле-
на типичная мутация р. I172N. У детей с сольтеряющей 
формой обнаружены ранее описанные  мутации в ге-
не CYP21: I2 spl, R356W, P453S, R358W, Q318X. Следу-
ет отметить, что делеции и крупные конверсии, явля-
ющиеся наиболее частыми причинами возникновения 
заболевания, в исследуемой популяции не встречают-
ся. Уникальностью и особенностью   РСОА оказалось 
выявление 7 пациентов с недостаточностью 3β-ГСД, 
которая в других популяциях встречается менее чем 
в 1% случаев.

Выводы

Реализация программы массового обследования 
новорожденных на пять наследственных заболеваний 
в рамках приоритетного национального проекта «Здо-
ровье» является эффективным способом ранней до-
клинической диагностики наследственных болезней. 
Предпринятые меры по оптимизации организации не-
онатального скрининга в регионе с осуществлением 
всех этапов скрининга на территории республики по-
зволили повысить полноту охвата обследованием на 
I этапе и уровень ретестирования, а также сократить 
сроки постановки диагнозов до 2-3 недель.

Сформулированы клинико-эпидемиологические 
особенности скринируемых заболеваний, которые по-
зволяют отнести РСОА к регионам со средней часто-
той встречаемости ФКУ, МВ и ГАЛ и высокой часто-
той  ВГ и ВДКН.

Выявлены специфический спектр и частоты мута-
ций при молекулярно-генетическом обследовании па-
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циентов с ФКУ, МВ. Обнаружена не характерная для 
других регионов РФ и ранее не описанная в иных по-
пуляциях форма ВДНК, ассоциированная с мутаций 
в гене HSD3B2.

Настоящее исследование позволило подтвердить, 
что  массовое обследование новорождённых является 
наиболее действенным инструментом профилакти-
ческой медицины и единственным способом сохра-
нения здоровья детей, а расширение спектра скрини-
руемой патологии, позволит оптимизировать систему 
диагностики и лечения большего спектра наследствен-
ных заболеваний.
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