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Неинвазивный пренатальный тест (НИПТ) – современный молекулярно-генетический метод, применяемый для скрининга 
хромосомной патологии у плода путем выделения и секвенирования свободно циркулирующих фрагментов ДНК плода и 
плаценты в крови матери (внеклеточная фетоплацентарная ДНК). НИПТ стал активно применяться в клинической практике 
сравнительно недавно – с начала прошлого десятилетия, в связи с чем нет единого мнения и решений этических вопросов, 
связанных с тестированием. Селекция пола, формирование спектра выявляемых рисков, медико-генетическое консультирование, 
дискриминация детей с хромосомными аномалиями и их родителей, «рутинизация» метода – основные этические проблемы, 
с которыми сталкиваются врачи различных специальностей и пациенты. Влияние результата НИПТ на репродуктивный выбор 
семейных пар сложно недооценить, поэтому применение теста в системе пренатального скрининга требует особого внимания, 
консультирования и участия специалистов разных областей медицины и не только. 
Ключевые слова: неинвазивное пренатальное тестирование, биоэтика, пренатальная диагностика, пренатальный скрининг, 
хромосомная аномалия.

Для цитирования: Потапов А.А., Капланова М.Т., Галактионова А.М., Баранова Е.Е., Сагайдак О.В., Ижевская В.Л., Денисов А.Г. Этические 
аспекты применения полногеномного неинвазивного пренатального тестирования. Медицинская генетика 2023; 22(11): 3-12.

Автор для корреспонденции: Потапов А.А.; e-mail: potapov@evogenlab.ru
Финансирование. Исследование выполнено при финансовом обеспечении Правительства Ямало-Ненецкого автономного округа.
Конфликт интересов: Авторы заявляют об отсутствии конфликта интересов.
Поступила: 03.11.2023

Ethical aspects of whole-genome noninvasive prenatal testing
Potapov A.A.1, Kaplanova M.T.1, Galaktionova A.M.1, Baranova E.E.1,2, Sagaydak O.V.1, Izhevskaya V.L.3, Denisov A.G.4,5

1 –	 LLC «Evogen»
18, floor 2, room III, Lesteva st., 3115162, Moscow, Russian Federstion

2 –	 Russian Medical Academy of Continuous Professional Education
2/1 Barrikadnaya st., Moscow, 125993, Russian Federation

3 –	 N.P. Bochkov Research Centre for Medical Genetics 
1, Moskvorechie st., Moscow, 115478, Russian Federation

4 –	 Department of Health of the Yamalo-Nenets Autonomous Okrug
72,  Respubliki st., Salekhard, 629008, Russian Federation

5 –	 Salekhard District Clinical Hospital
39, Mira st., Salekhard, 629001, Russian Federation

Non-invasive prenatal testing (NIPT) is a molecular genetic method of assessing the risks of fetal chromosomal abnormalities from cell-free fetal 
DNA by isolating and sequencing cell-free fetal and placental DNA fragments in maternal blood (cell-free fetoplacental DNA). NIPT has been in 
use for the past decade, so as a consequence, there is still no consensus or solution regarding the ethical issues surrounding the testing. 
Gender selection, the range of risks assessed, genetic counseling, discrimination against children with chromosomal abnormalities and 
their parents, and the «routinization» of the method are the main ethical problems physicians of different specialties and patients face. 
The impact of NIPT results on the reproductive choices of couples is hard to underestimate, so the involvement of various medical and 
other specialists in the system of prenatal screening requires particular consultative attention and assistance.
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Введение

Система пренатальной диагностики и скрининга 
нацелена на выявление хромосомных аномалий 
(ХА) у плода и является ключевым инструмен-

том не только в снижении младенческой смертности, 
но и в повышении уровня общественного здоровья и 
благосостояния. По литературным данным в 6-11% 
случаев причиной антенатальной и неонатальной ги-
бели является хромосомная патология плода или но-
ворожденного [1]. Совершенствование молекуляр-
но-генетических методов, появление новых техноло-
гий позволяют повышать эффективность 
существующего алгоритма за счет включения новых 
лабораторных тестов в систему пренатального скри-
нинга.

В 1997 г. группа исследователей во главе с Yuk Ming 
Dennis Lo смогла впервые выделить внеклеточную фе-
топлацентарную ДНК (ДНК плода и плаценты) из ве-
нозной крови беременной женщины [2]. Казалось не-
возможным предположить риск ХА на основе анализа 
свободно циркулирующих в кровотоке матери коротких 
фрагментов ДНК. Тем не менее, в 2011 году беременным 
женщинам сначала в Гонконге, а затем и по всему миру 
стал доступен новый метод скрининга ХА плода – неин-
вазивный пренатальный тест (НИПТ) или неинвазивный 
пренатальный скрининг, основанный на анализе внекле-
точной фетоплацентарной ДНК [2, 3]. НИПТ позволя-
ет уже с 9–10-й недели беременности определить с вы-
сокой точностью риски ХА у плода [4]. 

Высокие риски ХА плода по результатам НИПТ, 
как и в случае пренатального скрининга I триместра 
беременности, требуют обязательной валидации ци-
тогенетическими и/или молекулярно-генетическими 
методами. Материал плода в таких случаях получают 
посредством инвазивной пренатальной диагностики 
(ИПД), которая в небольшом проценте случаев (менее 
1%) может приводить к осложнениям [5]. 

Несмотря на широкое распространение по всему 
миру и положительную оценку НИПТ в мировом со-
обществе [6, 7, 8], существует ряд нерешенных этиче-
ских проблем. Так, например, до сих пор нет решения 
относительно спектра ХА, которые должен опреде-
лять НИПТ: необходимо ли информировать женщи-
ну обо всех обнаруженных ХА или только о связанных 

с риском для жизни будущего ребенка [9]. Существуют 
также прецеденты прерывания беременности в связи 
с несоответствием пола ребенка желаемому, в то вре-
мя как НИПТ позволяет определить пол плода уже 
в I триместре беременности [10]. Также есть и другие 
проблемы: рутинизация исследования, необходимость 
повышения качества медико-генетического консуль-
тирования в части предоставления объективной ин-
формации женщине для принятия решения о пролон-
гировании или прерывании беременности. Обсужде-
нию указанных проблем посвящена настоящая статья. 

Спектр исследуемой патологии

Первой хромосомной патологией, риск кото-
рой стало возможным определять при НИПТ, явля-
лась трисомия хромосомы 21 (синдром Дауна) [3], 
в дальнейшем тест дополнился другими двумя часты-
ми ХА – трисомиями хромосомы 18 (синдром Эд-
вардса) и хромосомы 13 (синдром Патау) [11]. С раз-
витием технологии и снижением стоимости секве-
нирования широкую распространенность получил 
полногеномный НИПТ, который помимо частых 
трисомий также позволяет выявлять риски анома-
лий половых хромосом, редких анеуплоидий и ми-
кроструктурных перестроек [12, 13]. Однако вместе  
с появлением новых возможностей исследования до-
бавились и новые трудности. 

В отношении частых трисомий НИПТ демонстри-
рует наибольшую чувствительность (>99,9%) и специ-
фичность (>99,9%) [14]. Для анеуплоидий половых хро-
мосом показатели ниже, в частности чувствительность 
и специфичность для определения риска моносомии 
Х составляют 93,9% (95% ДИ, 84,1% – 97,8%) и 99,6% 
(95% ДИ, 98,7% – 99,9%) соответственно [15]. Фено-
тип плода при анеуплоидиях половых хромосом может 
быть нормальным или более «мягким», чем при других 
ХА, хотя и возможно выявление ультразвуковых мар-
керов или пороков развития пренатально. Кроме того, 
возможна манифестация клинической картины лишь 
в пубертатном периоде. 

Выявление микроструктурных перестроек или ред-
ких трисомий является перспективным направлени-
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ем тестирования, но требует решения ряда техниче-
ских задач в связи с высокой долей ложноположитель-
ных и ложноотрицательных результатов [10, 16]. Часто 
такие аномалии являются следствием ограниченного 
плацентарного мозаицизма или материнских хромосо-
мных перестроек и могут не нести угрозы для здоровья 
будущего ребенка. Однако существует большое число 
микроделеционных и микродупликационных синдро-
мов, которые оказывают негативное влияние на тече-
ние беременности, развитие плода и здоровье будущего 
ребенка, редкие анеуплоидии часто приводят к небла-
гоприятному исходу беременности. Консультирование 
в таких случаях должно быть основано на оценке кли-
нической значимости конкретного генетического ва-
рианта или дополнительной хромосомы [17]. 

С одной стороны, ранняя пренатальная диагности-
ка позволяет женщине сделать выбор о дальнейшем ве-
дении беременности, подготовить семью к возможным 
трудностям, рассмотреть возможности лечения и ре-
абилитации [18]. С другой стороны, при отсутствии 
корректного медико-генетического консультирования 
возможен рост числа необоснованных абортов, пси-
хологических травм (отрицательное влияние на само
оценку и взаимоотношения с родителями, стигматиза-
ция) [19]. Таким образом, возможность НИПТ опреде-
лять риск других ХА, а не только частых анеуплоидий, 
кроме преимуществ несет за собой и дополнительные 
трудности для врача-генетика при медико-генетиче-
ском консультировании. 

Существуют различные подходы к решению этой 
проблемы. Например, предоставление беременной 
женщине возможности выбора между различными 
типами теста с разным перечнем анализируемых ХА. 
Во Франции этот вопрос регулируется на государствен-
ном уровне – НИПТ включен в программу пренаталь-
ного скрининга в качестве теста второй линии, прово-
дится за счет государства, и определяется риск только 
трисомии хромосомы 21 [20]. В Нидерландах в рам-
ках проекта TRIDENT-2 (Trial by Dutch Laboratories for 
Evaluation of Non-Invasive Prenatal Testing) предусмотре-
но применение НИПТ в качестве теста первой линии, 
беременные женщины могут выбирать из двух вариан-
тов исследования: НИПТ только на частые трисомии 
или частые ХА и иные аномалии хромосом (ограниче-
ние размера аномалии 10–20 млн п.н.). Определение 
риска анеуплоидий половых хромосом не предусмо-
трено ни одним вариантом [21].

Наиболее осторожно происходит интеграция 
НИПТ в систему здравоохранения в Германии. Там 
пренатальный скрининг на ХА не включен в меди-

цинское страхование, а стоимость НИПТ может быть 
компенсирована государством при детальном рассмо-
трении каждого случая, при этом врач должен оценить 
психологическое состояние беременной женщины, 
ее потенциальную реакцию на тот или иной результат 
теста. Таким образом государство пытается внедрить 
индивидуальный подход при ведении беременности, 
ограничить рутинизацию теста, избежать отбора пло-
дов с ХА и евгеники при принятии репродуктивных 
решений [22].

В большинстве стран мира коммерческие лабора-
тории предлагают широкую линейку НИПТ от анализа 
исключительно хромосомы 21 до тестирования всей по-
следовательности ДНК, включая даже некоторые моно-
генные заболевания. При этом полнота исследования, 
как правило, коррелирует со стоимостью услуги, причем 
цена самого дешевого и самого дорогого НИПТ может 
различаться в несколько раз. Таким образом, происхо-
дит ограничение доступности наиболее широких типов 
теста для менее обеспеченных слоев общества несмотря 
на то, что с момента начала активного применения сто-
имость НИПТ стабильно снижается. В данной ситуации 
при оценке преимуществ и недостатков пациент скорее 
всего обратит внимание на количество выявляемых ано-
малий, не принимая во внимание их клиническую зна-
чимость и специфичность теста. В конечном итоге, ставя  
в сравнение исследование, предлагаемое в рамках го-
сударственной системы здравоохранения, и «наиболее 
полные» варианты в частных лабораториях, у пациента 
возникает логичный вопрос: почему государство пре-
доставляет такой ограниченный формат исследования, 
когда вопрос касается жизни и здоровья его будущего 
ребенка, тем самым ограничивая его базовые права че-
ловека?

Ответ на этот вопрос пытаются дать професси-
ональные медицинские сообщества. Американское 
и Европейское общества генетики человека в 2015 году 
опубликовали свои рекомендации, согласно которым 
применение НИПТ целесообразно только для выявле-
ния рисков трисомий хромосом 21, 18 и 13 [23]. Также 
опубликованы рекомендации других профессиональ-
ных сообществ – Американской коллегии акушеров 
и гинекологов и Общества медицины матери и плода. 
В 2020 году стала доступна уже третья версия практиче-
ского бюллетеня, в котором проведение НИПТ реко-
мендовано для оценки риска у плода трисомий хромо-
сом 21, 18 и 13 и нарушений по половым хромосомам 
всем беременным женщинам вне зависимости от ри-
ска, полученного по результатам стандартного прена-
тального скрининга и/или других факторов риска [24].
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C момента расширения возможностей пренаталь-
ного скрининга ХА семьи чаще стали сталкиваться 
с проблемой принятия решения о сохранении или пре-
рывании беременности. Предполагается, что на фоне 
активного применения НИПТ, число ежегодно про-
водимых исследований будет постоянно расти и по-
служит причиной снижения рождаемости детей с ХА 
[25]. По мнению международных медицинских и эти-
ческих сообществ это может способствовать стигма-
тизации и дискриминации детей с хромосомной пато-
логией [26, 27, 28]. В Российской Федерации согласно 
Приказу Минздрава России от 20.10.2020 № 1130н «Об 
утверждении Порядка оказания медицинской помощи 
по профилю «акушерство и гинекология» в случае вы-
явления ХА плода беременность может быть прерва-
на по решению пренатального консилиума и с инфор-
мированного добровольного согласия родителей [29, 
30]. Получив результат НИПТ с высоким риском ХА, 
одни семьи начинают готовиться к рождению ребен-
ка, требующего особого ухода и воспитания, так как 
за последние десятилетия, благодаря совершенство-
ванию методов хирургического, симптоматического 
и патогенетического лечения, а также улучшению со-
циальной среды, удалось повысить качество и продол-
жительность жизни детей с ХА [31]. Другие же делают 
выбор в пользу прерывания беременности (после под-
тверждающей диагностики) в надежде в будущем за-
чать здорового ребенка. Если говорить о прямой дис-
криминации, родители могут подвергаться осуждению 
со стороны общества за решение сохранить беремен-
ность и родить «особенного» ребенка, который будет 
отличаться от большинства сверстников, сталкиваться 
с проблемами социальной адаптации, с большой веро-
ятностью иметь хронические заболевания различных 
органов и систем [32]. С другой стороны, часть обще-
ства, в том числе многие религиозные конфессии, счи-
тают аборты неприемлемыми вне зависимости от по-
казаний и возлагают на мать ответственность за смерть 
или даже убийство ребенка.

Таким образом, вопрос определяемого НИПТ 
спектра хромосомных нарушений остается откры-
тым, требует комплексного участия в его решении как 
специалистов генетиков, акушеров-гинекологов, так 
и специалистов по биоэтике, медицинскому праву, 
юристов, представителей общественности. Необхо-
димо формирование единых методических рекомен-
даций и пособий, содержащих алгоритмы действий 
в различных клинических случаях и персонализиро-
ванный подход к каждому из них. Также необходимо 
помнить об автономии репродуктивного выбора паци-

ентки и объяснять при консультировании, что никакое 
ее решение не может подвергаться осуждению и дав-
лению ни со стороны медицинских работников, ни со 
стороны любых других членов общества.

Определение пола

Благодаря определению последовательности по-
ловых хромосом НИПТ позволяет узнать будущим 
родителям пол плода, хотя это и не является пер-
вичным показанием для проведения исследования. 
Определение пола доступно с 9-10 недели беремен-
ности, а чувствительность и специфичность опреде-
ления половой принадлежности по данным литера-
туры составляют 98,9% и 99,6% соответственно [33]. 
При проведении ультразвукового исследования семья 
также может узнать пол будущего ребенка, но точность, 
сравнимая с НИПТ, достигается лишь во II триместре 
беременности (ближе к 18-22 неделе гестации).  
С 11 недели также возможно определение кариотипа 
плода при исследовании ворсин хориона молекуляр-
но-генетическими и цитогенетическим методами, од-
нако инвазивная диагностика ассоциирована с невы-
соким риском осложнения беременности, в том чис-
ле с ее потерей (менее 1%) [34], и проведение данной 
процедуры для идентификации пола плода при отсут-
ствии других медицинских показаний не оправдано. 

Существует медицинское обоснование определе-
ния половой принадлежности плода пренатально, на-
пример, носительство X-сцепленного рецессивного за-
болевания у матери (миодистрофия Дюшенна, гемо-
филия А и т.д.). Однако в большинстве случаев семья 
хочет знать пол будущего ребенка для подготовки к ро-
ждению и выбору имени. Вместе с тем известны слу-
чаи намеренной селекции пола будущего ребенка [35, 
36, 37]. С экономической точки зрения ребенок муж-
ского пола в будущем сможет приносить в семью боль-
ший доход (особенно это характерно для стран, высо-
ким уровнем развития сельского хозяйства и легкой 
промышленности, где существует высокая потребность 
в физическом труде), а девушек часто считают эконо-
мическим бременем. В некоторых семьях селекция по-
ла связана с тем, что мальчики могут продолжить фа-
мильный род, в других – с желанием восстановить ген-
дерный баланс среди детей [38, 39].

В некоторых странах, например, в Китае, Индии 
и Южной Корее, существуют нормативно-правовые 
акты, запрещающие прерывание беременности по по-
ловому признаку [40]. Однако подобные меры могут 
приводить к росту числа криминальных абортов, про-
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водимых некомпетентными лицами, с нарушением сте-
рильности условий и в целом технологии самой проце-
дуры, что может повлечь за собой инвалидизацию, ин-
фекционные осложнения и материнскую смертность. 
Так, в Индии нелегальные аборты являются причиной 
материнской смертности в 9-20% случаев. Женщины 
решаются на эту процедуру по различным причинам: 
высокая стоимость услуг квалифицированных специ-
алистов, недостаточная осведомленность о процеду-
ре аборта, отсутствие уверенности в конфиденциаль-
ности предоставляемой услуги в специализированных 
учреждениях, трудная географическая доступность для 
сельского малообеспеченного населения [41]. В 1994 г. 
Парламентом Индии принят закон, регламентирую-
щий запрет селективного аборта [42] – врачи не могут 
сообщать родителям пол будущего ребенка, за исклю-
чением случаев возможного наличия у плода генети-
ческой патологии. С 2015 г. реализуется совместный 
проект Министерства по делам женщин и детей, Ми-
нистерства здравоохранения и благосостояния семьи 
и Министерства образования Индии «The Save the Girl 
Child. Educate the Girl Child» («The Beti Bachao, Beti 
Padhao»), направленный на противодействие селектив-
ным абортам, повышение уровня грамотности женско-
го населения страны и прекращение пренебрежитель-
ного отношения к женщинам Индии [43]. Принятые 
меры позволили приблизиться к естественному соот-
ношению полов при рождении только сейчас.

До 2005 г. в Китае в связи с государственной де-
мографической политикой «одна семья – один ребе-
нок», семьи, ожидающие пополнение, часто прибе-
гали к «выбору» ребенка мужского пола из экономи-
ческих соображений, что также привело к смещению 
соотношения полов при рождении в сторону мужского 
пола: спустя 25 лет после начала новой демографиче-
ской программы – 118 мальчиков на 100 девочек вме-
сто естественного показателя 105 на 100 [36, 44]. Ответ-
ной мерой стало утверждение закона, предусматрива-
ющего запрет определения половой принадлежности 
плода без медицинской необходимости [45]. 

В сформировавшемся патриархальном обществе 
в Южной Корее, где традиционно чтилась преемствен-
ность поколений, с началом активного применения 
скринингового ультразвукового исследования бере-
менных также существовала проблема селективных 
абортов по половому признаку. В 1991-1995 гг. соот-
ношение полов при рождении составляло 116 маль-
чиков на 100 девочек. Поэтому в 1987 г. вступил в си-
лу аналогичный документам Китая или Индии закон, 
запрещающий сообщение пола плода пациенткам при 

отсутствии связанной с ним генетической патологии. 
Однако санкции, регламентированные законом, были 
недостаточно существенными и подразумевали лишь 
небольшой денежный штраф, что в корне не измени-
ло ситуацию с большим числом селективных абортов. 
В 1995 г. правительство утвердило более суровые нака-
зания – тюремное заключение сроком до 3 лет, штраф 
в размере 25000$ США и лишение медицинской ли-
цензии. Благодаря этим поправкам за период 1996-
2000 гг. удалось снизить соотношение полов при ро-
ждении до 108 на 100 [46].

В ряде стран Европы также существуют норматив-
но-правовые акты, запрещающие селекцию пола, на-
пример, в Германии запрещено сообщать родителям 
пол плода до конца 12 недели беременности, а также 
при применении вспомогательных репродуктивных 
технологий (ВРТ) в случае, если это не связано с забо-
леваниями, сцепленными с полом; селективные абор-
ты строго запрещены законом [47]. В Австрии действу-
ют более категоричные законы, запрещающие в любых 
случаях выбор пола эмбриона при ВРТ [40].

В России согласно Федеральному закону 
от 21.11.2011 № 323-ФЗ «Об основах охраны здоровья 
граждан в Российской Федерации» установлено, что 
«при использовании вспомогательных репродуктивных 
технологий выбор пола будущего ребенка не допуска-
ется, за исключением случаев возможности наследова-
ния заболеваний, связанных с полом», на пренаталь-
ном этапе информирование будущих родителей о по-
ловой принадлежности их ребенка не запрещено [48].

В большинстве стран вопрос определения половой 
принадлежности пренатально и информирования ро-
дителей о гендере будущего ребенка не регулируется на 
государственном уровне, что может говорить об отсут-
ствии единого мнения мирового сообщества по этому 
вопросу с точки зрения биоэтики.

Медико-генетическое консультирование

Поскольку результат НИПТ может влиять на реше-
ние женщины о дальнейшей тактике ведения беремен-
ности, перед проведением исследования необходимы 
максимально информативная, доступная и объектив-
ная консультация врача-генетика и получение инфор-
мированного добровольного согласия. При определе-
нии высокого риска ХА плода по результатам НИПТ 
обязательно проведение послетестовой консультации. 
Сведения об исследовании должны предоставляться 
пациентам недирективно, т.е. независимо от религи-
озных, национальных и социально-идеологических 
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взглядов врача-консультанта. Такая модель общения 
с беременной женщиной позволяет максимизировать 
автономию ее выбора в принятии репродуктивных ре-
шений [49]. По данным независимых исследований 
в Испании и Нидерландах женщины, получившие вы-
сокий риск синдрома Дауна у плода по результатам 
пренатального скрининга I триместра и отказавшие-
ся от подтверждающей диагностики, часто оставались 
недовольны качеством медико-генетического кон-
сультирования из-за оказываемого врачами давления, 
директивности консультации, непринятия их выбо-
ра, неполноценности и недоступности информации 
о возможностях лечения и реабилитации, в том чис-
ле психолого-педагогической, детей с хромосомной 
патологией [50, 51, 52]. Некоторые авторы рекомен-
дуют схему пренатального скрининга, согласно кото-
рой консультация и взятие биоматериала для исследо-
вания проводится, в 2 разных визита с целью дать бе-
ременной время на принятие решения о проведении 
исследования [53]. Специалисту необходимо доступ-
но объяснить суть исследования, риски каких заболе-
ваний могут быть выявлены, дать характеристику ХА, 
их влияния на здоровье и развитие ребенка, сообщить 
о необходимости проведения инвазивной диагности-
ки в случае положительного результата. Кроме тяжело-
го морального выбора, женщине необходимо оценить 
социально-экономические возможности семьи с точки 
зрения возможности обеспечения ребенку с ХА высо-
кого качества жизни. В ситуации, когда между супру-
гами возникают противоречия в вопросе принятия ре-
шения о дальнейшем ведении беременности, послед-
нее слово должно оставаться за женщиной, поскольку 
именно ей предстоит процедура прерывания беремен-
ности или именно ей приходится ухаживать за ребен-
ком с ХА, если будет принято решение о пролонгиро-
вании беременности [54]. 

Отдельно можно выделить проблему прерывания 
беременности по данным НИПТ при выявлении ри-
ска патологии, не угрожающей жизни и здоровью ре-
бенка, с целью «перестраховаться» и обезопасить себя 
от возможных будущих трудностей [55]. НИПТ явля-
ется скрининговым исследованием, и на основании 
исключительно его результата не может принимать-
ся решение о дальнейшей тактике ведения беремен-
ности. В случае выявления высокого риска ХА долж-
на быть рекомендована ИПД (необходимо отметить 
риск прерывания беременности при инвазивном вме-
шательстве). Стоит отметить и вероятность, как и при 
любом медицинском исследовании, ложноотрицатель-
ных результатов НИПТ в небольшом проценте случа-

ев. Кроме того, подтвержденный ИПД низкий риск 
по результатам НИПТ не исключает вероятности са-
мопроизвольного аборта, антенатальной гибели плода 
и пороков развития плода, ассоциированных с патоло-
гией, не выявляемой НИПТ (моногенная патология, 
полиплоидия) или несвязанной с наследственной па-
тологией (внутриутробные инфекции, внутриутробная 
или интранатальная гипоксия плода). На консульта-
ции стоит также обсудить ограничения метода, в случае 
которых может быть получен недостоверный резуль-
тат: низкий уровень внеклеточной фетоплацентар-
ной ДНК (ранний срок беременности, высокий ин-
декс массы тела беременной, онкологические заболе-
вания у беременной, терапия стволовыми клетками, 
переливание крови в анамнезе, иммунная и лучевая 
терапия, пересадка костного мозга и органов), моза-
ицизм и многоплодная беременность (3 и более пло-
дов) [56, 57, 58].

При выявлении высокого риска редких анеупло-
идий и микроструктурных хромосомных дисбалансов 
врач должен проинформировать пациентку о важно-
сти информации о наличии редких ХА у плода и свя-
занных с ними рисками, о психологических трудно-
стях от пребывания в неведении без подтверждаю-
щей диагностики. Вместе с тем нужно предоставить 
информацию о частоте ложноположительных резуль-
татов в отношении данных ХА, клинической значи-
мости находки и риске осложнений при ИПД [49].  
На основании этих данных женщина должна опреде-
лить «соотношение пользы и вреда» от инвазивной ди-
агностики и самостоятельно сделать взвешенный вы-
бор о необходимости процедуры [6, 7, 8]. 

В настоящее время существует дефицит врачей-ге-
нетиков, в связи с чем предтестовое консультирование 
в пренатальной диагностике часто проводится врача-
ми-акушерами-гинекологами. Но такой подход может 
быть применим только в случае получения ими соот-
ветствующей профессиональной подготовки, для че-
го необходимо утверждение регламентов и алгоритмов 
проведения подобных консультаций на уровне меж-
дународных профессиональных сообществ медици-
ны плода и генетики. 

Широкое распространение, активное маркетинго-
вое продвижение НИПТ и генетических исследований 
в целом, снижение стоимости тестов или их компенса-
ция за счет бюджета государства, по мнению специа-
листов, могут быть источником еще одной этической 
проблемы – «рутинизации» НИПТ, которая может при-
водить к снижению качества медико-генетичеcкого 
консультирования. 
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Сам по себе рост числа исследований не являет-
ся проблемой, однако ввиду большого потока паци-
енток врачи могут относиться к исследованию с мень-
шей ответственностью, не предоставляя информацию 
об исследовании в должном объеме, пренебрегая по-
лучением информированного добровольного согла-
сия. Такое отношение снижает осознанность авто-
номного репродуктивного выбора по причине зара-
нее устанавливаемого врачом алгоритма действий 
без проработки всех альтернативных вариантов, ис-
ходя из того или иного результата НИПТ. Кроме то-
го, в рамках подобного рода консультаций женщина 
не всегда в состоянии понять, что она имеет право 
отказаться от любого медицинского вмешательства. 
Принятие решения о проведении НИПТ должно соот-
ветствовать двум критериям – осознанности и добро-
вольности [59]. В Нидерландах, где НИПТ является 
тестом первой линии, проведено исследование в фор-
ме анкетирования для оценки уровня информирова-
ния беременных женщин при проведении консульта-
ции в I триместре о дальнейшем алгоритме скринин-
га вне зависимости от группы риска. 75,3% женщин 
по результатам исследования были полноценно про-
информированы и делали выбор в пользу прохож-
дения НИПТ осознанно. Также в анкеты был вклю-
чен вопрос об оказываемом на беременных давле-
нии со стороны общества и медицинских работников. 
По данным опроса большая часть делала выбор добро-
вольно, но на 15% женщин из группы отказавшихся 
от исследования оказывалось давление в пользу со-
гласия на тест [60].

Хотя общедоступность НИПТ является показате-
лем динамического совершенствования в областях на-
уки, высокотехнологического производства и органи-
зации здравоохранения, в текущих условиях дефицита 
кадров необходимо создавать и поддерживать среду, 
в которой функционирует достаточное количество 
специалистов, способных осуществлять качественную 
информационно-консультативную поддержку паци-
ентов [61]. Значимость качественной пред- и после-
тестовой консультации нельзя недооценивать: предо-
ставление пациентке полного объема сведений об ис-
следовании, вариантов возможного результата и путей 
дальнейшего ведения беременности является клю-
чом к осознанному и автономному репродуктивно-
му выбору. 

Таким образом, медико-генетическое консульти-
рование является важной частью пренатальной диа-
гностики с использованием НИПТ и при ненадлежа-
щем качестве может ставить ряд этических вопросов 

как к самому тестированию, так и к пренатальной ди-
агностике в целом.

Заключение

Оценка существующих в настоящее время этиче-
ских проблем, связанных с включением НИПТ в алго-
ритм пренатального скрининга, является важным эта-
пом в совершенствовании пренатальной диагностики. 
Высокая чувствительность и специфичность НИПТ, 
относительная простота и повышение доступности ис-
следования способствуют его популяризации, в связи 
с чем к обсуждению и решению возникающих этиче-
ских проблем необходимо привлекать все заинтересо-
ванные стороны для междисциплинарного качествен-
ного подхода. Изучение позиций, мотивов и точек зре-
ния самих беременных женщин, а также медицинских 
работников и специалистов других профессий, в част-
ности юристов, позволит сформировать оптимальный 
подход к применению НИПТ и создать благоприят-
ную среду для автономных репродуктивных решений.
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