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Â îá çî ðå ïðî âå äåí àíà ëèç ðå êî ìåí äà öèé Àìå ðè êàí ñêî ãî êîë ëåä æà ìå äè öèí ñêîé ãå íå òè êè è ãå íî ìè êè (ACMG) è Åâ ðî ïåé -
ñêî ãî è Àìå ðè êàí ñêî ãî îá ùåñòâ ãå íå òè êè ÷å ëî âå êà ïî íå èí âà çèâ íî ìó ïðå íà òà ëü íî ìó òå ñ òè ðî âà íèþ (ÍÈÏÒ). Ñäå ëà íà ïî ïûò -
êà îöå íèòü ÍÈÏÒ íà õðî ìî ñîì íóþ ïà òî ëî ãèþ ïëî äà ñ òåõ íî ëî ãè ÷å ñêîé òî÷ êè çðå íèÿ. Îá ñóæ äå íû ïåð ñ ïåê òè âû ðàñ øè ðå íèÿ
îá ëà ñ òåé ïðè ìå íå íèÿ ÍÈÏÒ â ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êå ìèê ðî äå ëå öè îí íûõ ñèí ä ðî ìîâ è ìî íî ãåí íîé ïà òî ëî ãèè è ñî ïóò ñò -
âó þ ùèå ýòè ÷å ñêèå ïðîá ëå ìû.

Êëþ ÷å âûå ñëî âà: íå èí âà çèâ íûé ïðå íà òà ëü íûé òåñò, âíå êëå òî÷ íàÿ ÄÍÊ (âêÄÍÊ), ðå êî ìåí äà öèè.
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The ar ti cle re views the clin i cal rec om men da tions of Amer i can Col lege of Med i cal Ge net ics and Genomics (ACMG) and joint
ESHG/ASHG po si tion con cern ing non-invasive pre na tal test ing (NIPT). An at tempt to eval u ate the NIPT for the fe tal chro mo somal pa -
thol ogy from the tech no log i cal point of view was made. The per spec tives for us ing NIPT in pre na tal di ag nos tics of he red i tary dis eases
and eth i cal prob lems as so ci ated with NIPT are dis cussed.
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Ââå äå íèå

Â ïî ñëåä íèå ãî äû äî ñòèã íó òû çíà ÷è òå ëü íûå óñïå õè
â ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êå âðîæ äåí íûõ ïî ðî êîâ ðàç -
âè òèÿ è õðî ìî ñîì íûõ àíî ìà ëèé ïëî äà, ÷å ìó ñïî ñîá ñò -
âî âà ëî âíå äðå íèå â ñóáú åê òàõ Ðîñ ñèé ñêîé Ôå äå ðà öèè
óíè ôè öè ðî âàí íîé ñè ñ òå ìû ðàí íå ãî êîì áè íè ðî âàí íî ãî
ïðå íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà áå ðå ìåí íûõ, ðåã ëà ìåí òè ðî -
âàí íî ãî Ïðè êà çîì Ìèí ç ä ðà âà Ðîñ ñèè îò 12 íî ÿá ðÿ
2012 ã. ¹ 572í [1]. Ïî äàí íûì Àóäè òà-2016, ÷óâ ñò âè -
òåëü íîñòü ìå òî äà âû ÿâ ëå íèÿ òðè ñî ìèè õðî ìî ñî ìû 21
â öå ëîì ïî Ðîñ ñèè â 2015 ãî äó ñî ñòà âè ëà 83%. Ìåæ äó
òåì, â ñè ñ òå ìó ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè ÷å ñêîé ïî ìî ùè
àê òèâ íî èí òåã ðè ðó þò ñÿ ñî âðå ìåí íûå íå èí âà çèâ íûå
ñêðè íèí ãî âûå òåõ íî ëî ãèè îá íà ðó æå íèÿ ÷à ñ òûõ õðî ìî -
ñîì íûõ àíå óï ëî è äèé (ÕÀ) ó ïëî äà, ÷òî ïî çâî ëÿ åò
óìåíü øèòü ÷èñ ëåí íîñòü ãðóï ïû ðè ñ êà è ñî êðà òèòü êî -
ëè ÷å ñò âî èí âà çèâ íûõ ïðî öå äóð [2].

Â 1997 ãî äó áû ëà îá íà ðó æå íà ñâî áîä íî-öèð êó ëè ðó þ -
ùàÿ âíå êëå òî÷ íàÿ ÄÍÊ (âêÄÍÊ) ïëî äà â êðî âè ìà òå ðè
[3], è ñïó ñ òÿ 10 ëåò íà ÷à ëèñü ðà áî òû ïî ïðàê òè ÷å ñêî ìó

ïðè ìå íå íèþ ýòî ãî îò êðû òèÿ äëÿ äå òåê öèè õðî ìî ñîì -

íûõ àíî ìà ëèé ïëî äà è ñî çäà íèþ ìå òî äîâ íå èí âà çèâ íî ãî 

ïðå íà òà ëü íî ãî òå ñ òè ðî âà íèÿ (ÍÈÏÒ) [4, 5]. Äî òå ñ òè ðî -

âà íèÿ õðî ìî ñîì íîé ïà òî ëî ãèè áû ëè ðàç ðà áî òà íû è âíå -

äðå íû â êëè íè ÷å ñêóþ ïðàê òè êó ïðî òî êî ëû äëÿ îïðå äå -

ëå íèÿ âî âêÄÍÊ ïëî äà, âû äå ëåí íîé èç êðî âè áå ðå ìåí -

íîé æåí ùè íû, ìàð êå ðîâ, ïå ðå äà þ ùèõ ñÿ îò îò öà, íà -

ïðè ìåð: Y õðî ìî ñîìû, RhD [6, 7].

Èí òåí ñèâ íîå ðàç âè òèå ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèõ

ìå òî äîâ ïðå äî ñòà âè ëî èí ñò ðó ìåí òû äëÿ ýô ôåê òèâ íî ãî

äå òåê òè ðî âà íèÿ âêÄÍÊ ïëî äà. Îä íîé èç íàè áî ëåå àê -

òèâ íî èñ ïî ëü çó å ìûõ òåõ íî ëî ãèé äå òåê öèè âêÄÍÊ ïëî äà 

ÿâ ëÿ åò ñÿ âû ñî êî ïðî èç âî äè òå ëü íîå ñåê âå íè ðî âà íèå

(Next-Ge ne ra ti on Se qu en cing, NGS) [8]. Ïðèí öèï ðà áî -

òû áî ëü øèí ñò âà èñ ïî ëü çó å ìûõ â ÍÈÏÒ àë ãî ðèò ìîâ çà -

êëþ ÷à åò ñÿ â ñðàâ íå íèè êî ëè ÷å ñò âà ôðàã ìåí òîâ (ïî ëè -

ìîð ôèç ìîâ) êàæ äîé õðî ìî ñî ìû êàæ äî ãî îò äå ëü íî ãî îá -

ðàç öà ñî ñðåä íèì çíà ÷å íè åì. Ïî ëó ÷åí íûå â ðå çó ëü òà òå

ñåê âå íè ðî âà íèÿ ôðàã ìåí òû ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ñïå öè à -

ëü íî ãî ïðî ãðàì ìíî ãî îáåñ ïå ÷å íèÿ «ðàñ êëà äû âà þò ñÿ» ïî 
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õðî ìî ñî ìàì, ïîä ñ÷è òû âà åò ñÿ êî ëè ÷å ñò âî ôðàã ìåí òîâ,
ñî îò âåò ñò âó þ ùèõ êàæ äîé õðî ìî ñî ìå, è ðàñ ñ÷è òû âà åò ñÿ
âå ðî ÿò íîñòü íà ëè ÷èÿ ó ïëî äà ÕÀ ïî âû áðàí íîé õðî ìî -
ñî ìå [8].

Äî ëÿ âêÄÍÊ ïëî äà âîç ðà ñ òà åò ñî ñðî êîì ãå ñ òà öèè,
íî íå áî ëåå ÷åì íà 0,5% çà íå äå ëþ (â ïå ðè îä 10—12,5 íå -
äå ëè ñðåä íÿÿ ñêî ðîñòü âîç ðà ñ òà íèÿ âêÄÍÊ ïëî äà ñî -
ñòàâ ëÿ åò 0,44% â íå äå ëþ, â ïå ðè îä 12,5—20 íå äåëü —
0,08% â íå äå ëþ, ïî ñëå 20 íå äå ëè ðîñò ñî ñòàâ ëÿ åò äî 0,8% 
â íå äå ëþ), ÷òî ÿâ ëÿ åò ñÿ àð ãó ìåí òîì ïðî òèâ ìàñ ñî âî ãî
ïå ðå íî ñà òå ñ òè ðî âà íèÿ íà áî ëåå ïîçä íèé ãå ñ òà öè îí íûé
ñðîê [9]. ÍÈÏÒ ðå êî ìåí äó åò ñÿ ïðî âî äèòü ñ 8 ýì á ðè î -
íàëü íûõ èëè 10—11 àêó øåð ñêèõ íå äåëü áå ðå ìåí íî ñòè
[10]. Äàí íûé òåñò ïðè ìå íèì è ó ïî âòîð íî áå ðå ìåí íûõ
æåí ùèí, ïî ñêî ëü êó âêÄÍÊ ïå ðå ñòà åò îïðå äå ëÿ òü ñÿ
â êðî âè ìà òå ðè ïðè ìåð íî ÷å ðåç ñóò êè ïî ñëå ðî äîâ. Îä -
íà êî â ñëó ÷àå ïðå ðû âà íèÿ áå ðå ìåí íî ñòè ïî âû øåí íàÿ
äî ëÿ âêÄÍÊ ïëî äà ìî æåò ñî õðà íÿ òü ñÿ â òå ÷å íèå íå -
ñêîëü êèõ äíåé [11]. Îï òè ìà ëü íûé ñðîê äëÿ òå ñ òè ðî âà -
íèÿ âû áðàí ñ ó÷å òîì òåõ íî ëî ãè ÷å ñêèõ âîç ìîæ íî ñòåé
ìå òî äà, êëè íè ÷å ñêèõ àñ ïåê òîâ ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè -
êè, à òàê æå çà êî íî äà òå ëü íî óñòà íîâ ëåí íûõ ñðî êîâ ïðå -
ðû âà íèÿ áå ðå ìåí íî ñòè ïî ìå äè öèí ñêèì ïî êà çà íè ÿì
ñ ó÷å òîì âðå ìå íè, íå îá õî äè ìî ãî äëÿ âû ïîë íå íèÿ
ÍÈÏÒ è ïîä òâåð æ äà þ ùåé äèà ãíî ñ òè êè (íà ïðè ìåð, àì -
íè î öåí òå çà). Ïðè âîç ìîæ íî ñòè ïðî âå ñ òè ïîä òâåð æ äà þ -
ùóþ äèà ãíî ñ òè êó â áî ëåå êî ðîò êèå ñðî êè (íà ïðè ìåð,
ïðè èñ ñëå äî âà íèè àì íè î òè ÷å ñêîé æèä êî ñòè ìå òî äà ìè
QF-ÏÖÐ èëè ìèê ðî ìàò ðè÷ íî ãî àíà ëè çà), ñðî êè èñ ñëå -
äî âà íèÿ ìî ãóò áûòü èç ìå íå íû.

Îñíîâ íûì èñ òî÷ íè êîì âêÄÍÊ ïëî äà â êðî âî òî êå
ìà òå ðè ÿâ ëÿ þò ñÿ àïîï òî òè ÷å ñêèå êëåò êè òðî ôîá ëà ñòà,
ïî ý òî ìó ïðè ïðî âå äå íèè ÍÈÏÒ êîð ðåê ò íåå ãî âî ðèòü îá 
àíà ëè çå âêÄÍÊ ïëà öåí òàð íîé ïðè ðî äû. Â êðî âî òî êå
ìà òå ðè äî ëÿ âêÄÍÊ ïëî äà ñî ñòàâ ëÿ åò îêî ëî 10%, îä íà -
êî åå êî ëè ÷å ñò âî çà âè ñèò îò èí äè âè äó à ëü íûõ îñî áåí íî -
ñòåé æåí ùè íû, à òàê æå èñ ïî ëü çó å ìî ãî ìå òî äà âû äå ëå -
íèÿ âêÄÍÊ. Ïî ðî ãîì äëÿ óñïåø íî ãî ïðî âå äå íèÿ ÍÈÏÒ 
ñ÷è òà åò ñÿ 4% [12]. Ïðè íèç êîé äî ëå âêÄÍÊ ìîæ íî îøè -
áî÷ íî îïðå äå ëèòü òðè ñî ìèþ êàê íîð ìó, ïî ý òî ìó îä íîé
èç âàæ íûõ òåõ íî ëî ãè ÷å ñêèõ çà äà÷ ïðè ïðî âå äå íèè
ÍÈÏÒ ÿâ ëÿ åò ñÿ îöåí êà äî ëè âêÄÍÊ ïëî äà â êðî âè ìà -

òå ðè. Äî ëÿ âêÄÍÊ ïëî äà çà âè ñèò îò ìíî ãèõ ôàê òî ðîâ.
Îíà ïî íè æå íà ïðè îí êî ëî ãè ÷å ñêèõ çà áî ëå âà íè ÿõ ó æåí -
ùè íû (èç-çà âû ñî êîé äî ëè ìà òå ðèí ñêîé âêÄÍÊ ïî ïðè -
÷è íå íå êðî çà îïó õî ëå âûõ êëå òîê), ïðè âû ñî êîì èí äåê ñå 
ìàñ ñû òå ëà æåí ùè íû [12], àñ ñî öè è ðî âà íà ñ íå áëà ãî ïðè -
ÿò íû ìè èñ õî äà ìè áå ðå ìåí íî ñòè è ÕÀ ïëî äà [13, 14].
Ñëèø êîì áî ëü øàÿ ôðàê öèÿ âêÄÍÊ ïëî äà ìî æåò ñâè äå -
òå ëü ñò âî âàòü î ðàç ëè÷ íûõ ãå ñ òà öè îí íûõ îñëîæ íå íè ÿõ
(íà ïðè ìåð, îá ýê ëàì ï ñèè, íà ÷àâ øåì ñÿ âû êè äû øå) [15].
Îä íà êî óñòà íîâ ëå íèå òî÷ íûõ ïî ðî ãî âûõ çíà ÷å íèé ãðà -
íèö íîð ìû èëè ïà òî ëî ãèè çíà ÷å íèé äî ëè âêÄÍÊ, ïðè
êî òî ðîé ìîæ íî áû ëî áû ïðî ãíî çè ðî âàòü îñëîæ íå íèÿ
áå ðå ìåí íî ñòè, ïî êà íå ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñÿ âîç ìîæ íûì.

Îöåí êà ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêîé öåí íî ñòè ÍÈÏÒ 
ïðè ñêðè íèí ãå ÕÀ

Èç âñåõ ñêðè íèí ãî âûõ ìå òî äîâ âû ÿâ ëå íèÿ ÕÀ ó ïëî -
äà ìå òî äû ÍÈÏÒ èìå þò íàè áî ëü øóþ ÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü
è ñïå öè ôè÷ íîñòü. ×óâ ñò âè òå ëü íîñòü áî ëü øèí ñò âà ìå òî -
äîâ çà ÿâ ëÿ åò ñÿ ðàç ðà áîò ÷è êà ìè áëèç êîé (èëè äà æå ðàâ -
íîé) 100%, à ñïå öè ôè÷ íîñòü — áî ëåå 99% äëÿ íå êî òî -
ðûõ ÕÀ, õî òÿ ýòè çíà ÷å íèÿ âà ðü è ðó þò â ðàç íûõ ïóá ëè êà -
öè ÿõ [17, 18]. Äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèå õà ðàê òå ðè ñòè êè ñêðè -
íèí ãà ÕÀ ïó òåì ÍÈÏÒ ïðè âå äå íû â òàá ëè öå.

Îä íà êî, íå ñìîò ðÿ íà î÷åíü âû ñî êèå çíà ÷å íèÿ, 100%
÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü è ñïå öè ôè÷ íîñòü ïðè èñ ïî ëü çî âà íèè
ÍÈÏÒ ïðèí öè ïè à ëü íî íå äî ñòè æè ìû âñëåä ñò âèå ðÿ äà
áèî ëî ãè ÷å ñêèõ ïðè ÷èí (íà ïðè ìåð, ìî çà è öèç ìà â ïëà -
öåí òå, ó ïëî äà èëè ó ñà ìîé áå ðå ìåí íîé æåí ùè íû) [20].

Âàæ íîå çíà ÷å íèå ïðè îöåí êå êëè íè ÷å ñêîé çíà ÷è ìî -
ñòè ÍÈÏÒ èìå åò òà êîé ïà ðà ìåòð, êàê ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêàÿ
öåí íîñòü ïî ëî æè òå ëü íî ãî ðå çó ëü òà òà, ÏÖÏÐ (PPV, po si -
ti ve pre dic ti ve va lue). ÏÖÏÐ, êàê âå ðî ÿò íîñòü òî ãî, ÷òî
èìå åò ñÿ èñ êî ìîå çà áî ëå âà íèå èëè ñî ñòî ÿ íèå (â äàí íîì
ñëó ÷àå íà ëè ÷èå àíå óï ëî è äèè), ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñî áîé äî ëþ
èñ òèí íî ïî ëî æè òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ ñðå äè âñåõ ïî ëî -
æè òå ëü íûõ çíà ÷å íèé òå ñ òà. Òå î ðå òè ÷å ñêè ìîæ íî áû ëî
áû îæè äàòü, ÷òî ÏÖÏÐ áó äåò íè æå â ãðóï ïå áå ðå ìåí íûõ 
ñ íèç êèì ðè ñ êîì, ðàñ ñ÷è òàí íûì ïî âîç ðà ñ òó ìà òå ðè, ïî
ñðàâ íå íèþ ñ ãðóï ïîé âû ñî êî ãî ðè ñ êà. Â ðÿ äå ðà áî ò ïî -
êà çà íî, ÷òî ÏÖÏÐ ÍÈÏÒ íå âû ñî êà â ãðóï ïàõ áå ðå ìåí -
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Òàá ëè öà
Äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèå õà ðàê òå ðè ñòè êè ÄÍÊ-ñêðè íèí ãà àíå óï ëî è äèé ïëî äà ïî êðî âè ìà òå ðè äëÿ ðàç ëè÷ íûõ 

õðî ìî ñîì (ïðè âå äå íû ñ 95% äî âå ðè òå ëü íûì èí òåð âà ëîì, ðàñ ñ÷è òàí íûì ïî îáîá ùåí íûì äàí íûì) [öèò. ïî 19]

Àíà ëè çè ðó å ìàÿ
õðî ìî ñî ìà

Ïðî âå äå íî
èñ ñëå äî âà íèé

×óâ ñò âè òå ëü íîñòü,
%

Ñïå öè ôè÷ íîñòü,
%

PPV1,
%

NPV2,
%

21 77 526 99,17 (98,48-99,6) 99,94 (99,92-99,95) 96,07 (94,84-97,08) 99,99 (99,98-99,99)

18 77 526 97,80 (95,7-99,04) 99,94 (99,92-99,96 88,97 (85,48-91,87) 99,99 (99,98-100)

13 77 526 95,92 (89,88-98,88) 99,94 (99,92-99,95) 65,73 (57,34-73,46) 99,99 (99,99-100)

Õ/Y 22 390 95,18 (88,12-98,67) 99,88 (99,83-99,92) 75,24 (65,86-83,14) 99,98 (99,95-100)

Ïðè ìå ÷à íèå. 1 PPV (ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêàÿ öåí íîñòü ïî ëî æè òå ëü íî ãî ðå çó ëü òà òà) — ïðî öåíò ëèö ñ ïî ëî æè òå ëü íû ìè ðå çó ëü òà -
òà ìè òå ñ òà, ó êî òî ðûõ èìå åò ñÿ èñ êî ìîå çà áî ëå âà íèå. 2 NPV (ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêàÿ öåí íîñòü îò ðè öà òå ëü íî ãî ðå çó ëü òà òà) —
ïðî öåíò ëèö ñ îò ðè öà òå ëü íû ìè ðå çó ëü òà òà ìè òå ñ òà, ó êî òî ðûõ íåò èñ êî ìî ãî çà áî ëå âà íèÿ.



íûõ ñ íèç êèì ðè ñ êîì [21—23]. Ìåæ äó òåì, â ïî ñëåä íåå
âðåìÿ â íå ñêî ëü êèõ êðóï íûõ èñ ñëå äî âà íè ÿõ áû ëà ïî êà -
çà íà âû ñî êàÿ ÏÖÏÐ êàê â ãðóï ïå ñ âû ñî êèì, òàê è
â ãðóï ïå ñ íèç êèì ðè ñ êîì. Ïðè àíà ëè çå ðå çó ëü òà òîâ òå ñ -
òè ðî âà íèÿ 17 885 ïà öè åí òîê (ñðå äè êî òî ðûõ áû ëî
356 ñ âû ñî êèì ðè ñ êîì), ÏÖÏÐ â ãðóï ïàõ ñ âû ñî êèì
(æåí ùè íû >35 ëåò) è íèç êèì (æåí ùè íû <35 ëåò) ðè ñ -
êîì ñî ñòà âè ëà îêî ëî 83% äëÿ âñåõ àíà ëè çè ðî âàâ øèõ ñÿ
â èñ ñëå äî âà íèè ÕÀ è 91% äëÿ òðè ñî ìèè 21 [24], ïðè ÷åì
ÏÖÏÐ äëÿ ãðóï ïû æåí ùèí ñòàð øå 35 ëåò áûë àíà ëî ãè -
÷åí ÏÖÏÐ äëÿ ãðóï ïû æåí ùèí ìëàä øå 35 ëåò. Â äðó ãîì
èñ ñëå äî âà íèè, ïðî âå äåí íîì â Êè òàå, íà 146958 îá ðàç -
öîâ, âêëþ ÷àâ øèõ 1578 ñëó ÷à åâ àíå óï ëî è äèé, ÏÖÏÐ äëÿ
òðè ñî ìèè 21 ñî ñòà âè ëà 92% (720 èñ òèí íî ïî ëî æè òå ëü -
íûõ ñëó ÷à åâ èç 781 ïî ëî æè òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ ÍÈÏÒ),
77% äëÿ òðè ñî ìèè 18 (167 èç 218), è òî ëü êî 33% äëÿ òðè -
ñî ìèè 13 (22 èç 67) [25]. Òà êèì îá ðà çîì, ÏÖÏÐ ïðè
ÍÈÏÒ äëÿ õðî ìî ñîì 21 è 18 èìå åò äî ñòà òî÷ íî âû ñî êèå
çíà ÷å íèÿ â ãðóï ïàõ áå ðå ìåí íûõ êàê ñ âû ñî êèì, òàê è
ñ íèç êèì ðè ñ êîì, îïðå äå ëÿ å ìûì ïî âîç ðà ñ òó ìà òå ðè,
÷òî äå ëà åò ïðèí öèï ôîð ìè ðî âà íèÿ ïî êà çà íèé äëÿ
ÍÈÏÒ íà îñíî âà íèè ðàñ ñ÷è òàí íî ãî «âîç ðà ñò íî ãî» ðè ñ -
êà ÕÀ íå ðà öè î íà ëü íûì.

Áëà ãî äà ðÿ âû ñî êîé ÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòè è ñïå öè ôè÷ íî -
ñòè ÍÈÏÒ ÿâ ëÿ åò ñÿ îä íèì èç ëó÷ øèõ ìå òî äîâ ñêðè íèí -
ãà íà òðè ñî ìèè 21 è 18 ó ïëî äà è ïî çâî ëÿ åò ñó ùå ñò âåí íî
ïî âû ñèòü ýô ôåê òèâ íîñòü èõ âû ÿâ ëå íèÿ, îä íî âðå ìåí íî
óìå íü øàÿ ÷èñ ëî èí âà çèâ íûõ âìå øà òåëüñòâ ïî ñðàâ íå -
íèþ ñ îá ùå ïðè íÿ òûì ñêðè íèí ãîì. Ìå òî äû ÍÈÏÒ ìî -
ãóò áûòü ýô ôåê òèâ íû êàê â ãðóï ïå áå ðå ìåí íûõ æåí ùèí
âû ñî êî ãî, òàê è â ãðóï ïå íèç êî ãî ðè ñ êà. Îä íà êî äëÿ òî -
ãî, ÷òî áû âíå äðå íèå ÍÈÏÒ â ìàñ ñî âûå ïðî ãðàì ìû ðàí -
íå ãî ïðå íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà ÿâè ëîñü ýêî íî ìè ÷å ñêè
ïðè åì ëå ìûì, â ïî ñëåä íèå ãî äû âå äóò ñÿ ðàç ðà áîò êè ðàç -
ëè÷ íûõ âà ðè àí òîâ êî ãîð ò íî ãî ïðå íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí -
ãà, ñî ÷å òà þ ùèõ òðà äè öè îí íûé ñêðè íèíã ïåð âî ãî òðè -
ìå ñò ðà è ÍÈÏÒ â ãðóï ïå ñðåä íå ãî ðè ñ êà ïî Ò21, ñôîð -
ìè ðî âàí íîé ïî ðå çó ëü òà òàì òå ñ òè ðî âà íèÿ íà ïðå äû äó -
ùåì ýòà ïå [26, 27].

Âàæ íîå êëè íè ÷å ñêîå çíà ÷å íèå èìå åò âû áîð äî ïîë -
íè òå ëü íûõ õðî ìî ñîì èëè ó÷à ñò êîâ õðî ìî ñîì äëÿ âêëþ -
÷å íèÿ â ïà íåëü ÍÈÏÒ. Òåõ íî ëî ãè ÷å ñêè ÍÈÏÒ ïî çâî ëÿ -
åò âû ÿâ ëÿòü ëþ áóþ àíå óï ëî è äèþ, îä íà êî ýòîò âû áîð
äîë æåí áûòü îáó ñëîâ ëåí ðÿ äîì êðè òå ðè åâ: ÷à ñ òî òîé
âñòðå ÷à å ìî ñòè, òðóä íî ñòÿ ìè âû ÿâ ëå íèÿ ïðè îá ùå ïðè -
íÿ òîì (ðó òèí íîì) ñêðè íèí ãå, â òîì ÷èñ ëå ïðè óëü ò ðà -
çâó êî âîì èñ ñëå äî âà íèè ïëî äà, ïà òî ãåí íî ñòüþ äàí íîé
ÕÀ è, â íå ìà ëî âàæ íîé ñòå ïå íè, ýêî íî ìè ÷å ñêîé öå ëå ñî -
îá ðàç íî ñòüþ. Â ñâÿ çè ñ ýòèì îá ñóæ äà åò ñÿ öå ëå ñî îá ðàç -
íîñòü èñ ïî ëü çî âà íèÿ ÍÈÏÒ äëÿ âû ÿâ ëå íèÿ àíå óï ëî è -
äèé ïî ëî âûõ õðî ìî ñîì â îñíîâ íîì èç-çà «ìÿã êî ãî» ôå -
íî òè ïà ïðè òà êèõ íà ðó øå íè ÿõ [28]. Êðî ìå òî ãî, åñòü
ðèñê ïî ëó ÷å íèÿ ëîæ íî ïî ëî æè òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ ïðè
âû ÿâ ëå íèè ñèí ä ðî ìà 45Õ âñëåä ñò âèå âîç ìîæ íî ãî ìî çà -
è öèç ìà ïî õðî ìî ñî ìå Õ ó áå ðå ìåí íîé æåí ùè íû [29].
Èç-çà ýòèõ îá ñòî ÿ òåëüñòâ îá ñóæ äà þò ñÿ ýòè ÷å ñêèå ïðîá -

ëå ìû, ñâÿ çàí íûå ñ ïðå ðû âà íè åì áå ðå ìåí íî ñòè ïëî äîì
ñ àíå óï ëî è äèåé ïî ïî ëî âûì õðî ìî ñî ìàì è «âû áî ðîì
ïî ëà», êàê åäèí ñò âåí íûì ìî òè âîì äëÿ ïðî âå äå íèÿ òå ñ -
òè ðî âà íèÿ [30].

Ïåð ñ ïåê òè âû èñ ïî ëü çî âà íèå ÍÈÏÒ 
äëÿ âû ÿâ ëå íèÿ ìèê ðî äå ëå öèé/ìèê ðî äóï ëè êà öèé

Âû ÿâ ëå íèå óëü ò ðà çâó êî âûõ ìàð êå ðîâ ïà òî ëî ãèè ïëî -
äà ÿâ ëÿ åò ñÿ ïðå äèê òî ðîì íå áëà ãî ïðè ÿò íî ãî èñ õî äà áå -
ðå ìåí íî ñòè è ïðè íîð ìà ëü íîì êà ðè î òè ïå ïëî äà [31].
Ðàñ ÷å òû ïî êà çû âà þò, ÷òî îò 20 äî 30% âðîæ äåí íûõ ïî -
ðî êîâ ðàç âè òèÿ ñâÿ çà íû ìèê ðî äóï ëè êà öè ÿ ìè è ìèê ðî -
äå ëå öè ÿ ìè, òî åñòü âà ðè à öè ÿ ìè ÷èñ ëà êî ïèé (co py num -
ber va ri a ti on, CNV) ó÷à ñò êîâ õðî ìî ñîì, êî òî ðûå íå âû -
ÿâ ëÿ þò ñÿ ïðè ðó òèí íîì öè òî ãå íå òè ÷å ñêîì èñ ñëå äî âà -
íèè ââè äó íå áî ëü øî ãî ðàç ìå ðà (îò 1 ò.ï.í.) [32]. Â íà -
ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ õðî ìî ñîì íûå àíî ìà ëèè òà êî ãî ðàç ìå ðà
âû ÿâ ëÿ þò ñÿ ìå òî äîì ñðàâ íè òå ëü íîé ãå íîì íîé ãèá ðè äè -
çà öèè íà ÷è ïàõ (aCGH), ïî çâî ëÿ þ ùèì ñó ùå ñò âåí íî ïî -
âû ñèòü ðàç ðå øå íèå êà ðè î òè ïè ðî âà íèÿ [33]. aCGH ïðî -
âî äÿò íà ìà òå ðè à ëå, ïî ëó ÷à å ìîì ïðè èí âà çèâ íîé äèà -
ãíî ñ òè êå (áèî ïñèÿ âîð ñèí õî ðè î íà, àì íè î öåí òåç, êîð -
äî öåí òåç). Äå ëà þò ñÿ ïî ïûò êè âû ÿâ ëå íèÿ êëè íè ÷å ñêè
çíà ÷è ìûõ CNV ïðè ïðî âå äå íèè ÍÈÏÒ [34]. Íà ïðè ìåð,
â èñ ñëå äî âà íèè, îïóá ëè êî âàí íîì Jen sen è ñî àâò. [35]
ïðî äå ìîí ñò ðè ðî âà íî îá íà ðó æå íèå äå ëå öèè ó÷à ñò êà
22q11.2 ðàç ìå ðîì 3 ìëí ï.í., êî òî ðàÿ âû çû âà åò ñèí ä ðîì
Äè Äæîð æè (Di Ge or ge, MIM:188400) ìå òî äîì âû ñî êî -
ïðî èç âî äè òå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ âêÄÍÊ ïëî äà.

Òå î ðå òè ÷å ñêè ïðè ÍÈÏÒ ìî ãóò âû ÿâ ëÿ òü ñÿ CNV
ëþ áî ãî ðàç ìå ðà, íî äëÿ åãî èñ ïî ëü çî âà íèÿ ñ ýòîé öå ëüþ
â êëè íè ÷å ñêîé ïðàê òè êå òðå áó åò ñÿ ðå øå íèå áî ëü øî ãî
÷èñ ëà òåõ íè ÷å ñêèõ çà äà÷, íà ïðè ìåð, îáåñ ïå ÷å íèå äî ñòà -
òî÷ íî ãî êà ÷å ñò âà ïðî ÷òå íèÿ àíà ëè çè ðó å ìûõ ó÷à ñò êîâ
äëÿ ïî ëó ÷å íèÿ äî ñòî âåð íûõ ðå çó ëü òà òîâ [36, 37]. Íå ìà -
ëî âàæ íóþ ðîëü èã ðà åò è ýêî íî ìè ÷å ñêàÿ öå ëå ñî îá ðàç -
íîñòü ïðå íà òà ëü íî ãî âû ÿâ ëå íèÿ ïà òî ãåí íûõ CNV ìå òî -
äà ìè ÍÈÏÒ. Â íà ñòî ÿ ùèé ìî ìåíò ÍÈÏÒ íå ïî çâî ëÿ åò
ðó òèí íî ïðî âî äèòü ïîë íî ãå íîì íûå èñ ñëå äî âà íèÿ
âêÄÍÊ ïëî äà. Îñíîâ íûì íå äî ñòàò êîì ÍÈÏÒ äëÿ îá íà -
ðó æå íèÿ CNV íà ñå ãîä íÿ ÿâ ëÿ åò ñÿ çíà ÷è òå ëü íîå êî ëè -
÷å ñò âî ëîæ íî ïî ëî æè òå ëü íûõ è ëîæ íî îò ðè öà òå ëü íûõ
ðå çó ëü òà òîâ, ïî ý òî ìó ïðè íå îá õî äè ìî ñòè ïîë íî ãå íîì -
íî ãî àíà ëè çà CNV ïëî äà ðå êî ìåí äó åò ñÿ ìî ëå êó ëÿð íîå
êà ðè î òè ïè ðî âà íèå áèî ìà òå ðè à ëà, ïî ëó ÷åí íî ãî ïóò¸ì
àì íè î öåí òå çà èëè áèî ïñèè âîð ñèí õî ðè î íà [16].

Ïî ñêî ëü êó äî ëÿ ìà òå ðèí ñêîé âêÄÍÊ ñó ùå ñò âåí íî
ïðå âû øà åò äî ëþ âêÄÍÊ ïëî äà, èñ ñëå äî âà íèå âêÄÍÊ,
ïî ìè ìî ïî èñ êà àíå óï ëî è äèè ïëî äà, òàê æå ìî æåò áûòü
ïðè ìå íå íî äëÿ âû ÿâ ëå íèÿ ðî äè òå ëü ñêèõ (ìà òå ðèí ñêèõ)
CNV, íå êî òî ðûå èç êî òî ðûõ ìî ãóò ÿâ ëÿ òü ñÿ êëè íè ÷å ñêè 
çíà ÷è ìû ìè [38]. Îä íà êî â ýòîì ñëó ÷àå âîç íè êà åò ýòè ÷å -
ñêàÿ ïðîá ëå ìà, ñâÿ çàí íàÿ ñ èí ôîð ìè ðî âà íè åì ïà öè åí ò -
êè î âû ÿâ ëåí íûõ ó íåå êëè íè ÷å ñêè çíà ÷è ìûõ CNV, èñ -
ñëå äî âà íèå êî òî ðûõ îíà íå çà ïðà øè âà ëà.
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Ïåð ñ ïåê òè âû èñ ïî ëü çî âà íèÿ ÍÈÏÒ äëÿ 
ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè ìî íî ãåí íîé ïà òî ëî ãèè

Â êà ÷å ñò âå ïåð ñ ïåê òèâ íî ãî íà ïðàâ ëå íèÿ ñëå äó åò
óïî ìÿ íóòü èñ ïî ëü çî âà íèå ÍÈÏÒ äëÿ ïðå íà òà ëü íîé äèà -
ãíî ñ òè êè ìî íî ãåí íîé ïà òî ëî ãèè. Îä íà êî, äî âíå äðå íèÿ
ýòèõ òå ñ òîâ â êëè íè ÷å ñêóþ ïðàê òè êó íå îá õî äè ìî ïðå î -
äî ëåòü öå ëûé ðÿä òåõ íî ëî ãè ÷å ñêèõ ïðîá ëåì. Òàê êàê
âêÄÍÊ ïëî äà ñî ñòàâ ëÿ åò íå áî ëü øóþ äî ëþ îò âñåé öèð -
êó ëè ðó þ ùåé â ïëàç ìå áå ðå ìåí íîé æåí ùè íû âêÄÍÊ,
çà òðóä íå íî òî÷ íîå âû ÿâ ëå íèå ìà òå ðèí ñêèõ àë ëå ëåé óíà -
ñëå äî âàí íûõ ïëî äîì [39]. Ïî ýòîé ïðè ÷è íå îñíîâ íîé
àê öåíò äå ëà åò ñÿ íà îá íà ðó æå íèå ó ïëî äà îò öîâ ñêèõ àë -
ëå ëåé, è ïðè îá íà ðó æå íèè ó ïëî äà óíà ñëå äî âàí íûõ îò
îò öà ìó òàí ò íûõ àë ëå ëåé âîç ìîæ íà íå èí âà çèâ íàÿ ïðå íà -
òà ëü íàÿ äèà ãíî ñ òè êà àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íûõ çà áî ëå âà -
íèé [40—44], òîã äà êàê îò ñóò ñò âèå òà êèõ àë ëå ëåé ó ïëî äà 
ìî æåò áûòü èñ ïî ëü çî âà íî äëÿ èñê ëþ ÷å íèÿ ó ïëî äà àóòî -
ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûõ çà áî ëå âà íèé [45, 46]. Ýòè ñòðà òå ãèè
áû ëè óñïåø íî ïðè ìå íå íû äëÿ ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè -
êè òà êèõ çà áî ëå âà íè ÿõ, êàê àõîí ä ðîï ëà çèÿ, ìè î òî íè ÷å -
ñêàÿ äè ñò ðî ôèÿ, áî ëåçíü Ãåí òèí ã òî íà è áå òà-òà ëàñ ñå ìèÿ 
[40—46]. Òåì íå ìå íåå, îñòà þò ñÿ ñëîæ íî ñòè â ñè òó à öè -
ÿõ, êîã äà ïëîä ìîã óíà ñëå äî âàòü àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò -
íîå çà áî ëå âà íèå îò ìà òå ðè, èëè êîã äà ìàòü è îòåö ÿâ ëÿ -
ëèñü íî ñè òå ëÿ ìè îäè íà êî âîé ìó òà öèè, ïðè âî äÿ ùåé
ê àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íî ìó çà áî ëå âà íèþ [46]. Â íà ñòî ÿ -
ùåå âðå ìÿ ðàç ðà áà òû âà þò ñÿ ìå òî äû, ïî çâî ëÿ þ ùèå àíà -
ëè çè ðî âàòü íà ëè ÷èå ó ïëî äà ðàç íûõ ñî ÷å òà íèé òî÷ êî âûõ 
ìó òà öèé ïðè àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûõ çà áî ëå âà íè ÿõ è
ãî ìî çè ãîò íîñòü ïëî äà [47].

Òà êèì îá ðà çîì, â äà ëü íåé øåì ÍÈÏÒ ìî æåò ñòàòü
ðàñ ïðî ñòðàí íåí íûì èí ñò ðó ìåí òîì ïðå íà òà ëü íîé äèà -
ãíî ñ òè êè, â òîì ÷èñ ëå äëÿ ýô ôåê òèâ íî ãî ïðå íà òà ëü íî ãî
òå ñ òè ðî âà íèÿ íà ÕÀ â ãðóï ïå ñðåä íå ãî ðè ñ êà, ñôîð ìè -
ðî âàí íîé ïî ðå çó ëü òà òàì ðó òèí íî ãî ïðå íà òà ëü íî ãî
ñêðè íèí ãà, à ïðè äî ñòè æå íèè íå îá õî äè ìûõ ÷óâ ñò âè -
òåëü íî ñòè è ñïå öè ôè÷ íî ñòè, îíî ïî çâî ëèò äèà ãíî ñ òè ðî -
âàòü íå èí âà çèâ íî íå òî ëü êî õðî ìî ñîì íûå è ìèê ðî õðî -
ìî ñîì íûå àíî ìà ëèè ïëî äà, íî è ðÿä ìî íî ãåí íûõ çà áî -
ëå âà íèé.

Ýòè ÷å ñêèå ïðîá ëå ìû 
ïðè êëè íè ÷å ñêîì èñ ïî ëü çî âà íèè ÍÈÏÒ

Â ñâÿ çè ñ âñå áî ëåå ÷à ñ òûì ïðè ìå íå íè åì ÍÈÏÒ
â êëè íè ÷å ñêîé ïðàê òè êå è åãî âñå áî ëü øåé äî ñòóï íî -
ñòüþ âîç íè êà åò ðÿä ïðîá ëåì, êî òî ðûå îá ñóæ äà þò ñÿ ïðî -
ôåñ ñè î íà ëü íûì ñî îá ùå ñò âîì. Òàê, âû ñî êàÿ ýô ôåê òèâ -
íîñòü èñ ïî ëü çî âà íèÿ ÍÈÏÒ â ãðóï ïàõ íèç êî ãî ðè ñ êà ïî 
ÕÀ ó ïëî äà, åãî áå çî ïàñ íîñòü è äî ñòóï íîñòü ìî æåò ïî -
âëå÷ü çà ñî áîé îò íî øå íèå ê ïî äîá íî ìó òå ñ òè ðî âà íèþ,
êàê ê «ðó òè íå», ÷òî â ñâîþ î÷å ðåäü ìî æåò ïðè âå ñ òè ê íå -
äî îöåí êå çíà ÷è ìî ñòè ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî êîí ñó ëü òè -
ðî âà íèÿ ïðè íà çíà ÷å íèè òå ñ òè ðî âà íèÿ è, îñî áåí íî, ïî -
ñëå ïî ëó ÷å íèÿ åãî ðå çó ëü òà òîâ. Ïî ñëå ïðî âå äåí íûõ äè ñ -
êóñ ñèé ýê ñ ïåð òû, ïðåä ñòàâ ëÿ þ ùèå Åâ ðî ïåé ñêîå è Àìå -

ðè êàí ñêîå îá ùå ñòâà ãå íå òè êè ÷å ëî âå êà (ESHG è ASHG) 
ïîä ÷åð êè âà þò íå îá õî äè ìîñòü íà çíà ÷å íèÿ ÍÈÏÒ òî ëü êî 
ñïå öè à ëè ñòîì ïðè óñëî âèè îáÿ çà òå ëü íî ãî êîí ñó ëü òè ðî -
âà íèÿ äî òå ñ òè ðî âà íèÿ è ïî ñëå ïî ëó ÷å íèÿ ðå çó ëü òà òà
[48]. Ïðè ýòîì ñëå äó åò ó÷è òû âàòü, ÷òî ÷åì øè ðå ïðåä ëà -
ãà åò ñÿ òåñò è ÷åì áî ëü øå ðàç íî îá ðàç íûõ âà ðè àí òîâ ðå -
çóëü òà òîâ òå ñ òè ðî âà íèÿ ìîæ íî ïî ëó ÷èòü, òàì ñëîæ íåå
ïðè íÿòü ðå øå íèå ïî òåí öè à ëü íûì ðî äè òå ëÿì è òåì ïðî -
ôåñ ñè î íà ëü íåå äîë æíî áûòü ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîå êîí -
ñó ëü òè ðî âà íèå. Ïî ñêî ëü êó ÏÖÏÐ äëÿ ÷à ñ òè òå ñ òè ðó å -
ìûõ çà áî ëå âà íèé ìî æåò áûëü äî âî ëü íî íèç êîé, ïîä -
òâåð æ äå íèå ðå çó ëü òà òîâ ÍÈÏÒ ïóò¸ì èí âà çèâ íîé äèà -
ãíî ñ òè êè ìî æåò ñî ïðî âîæ äà òü ñÿ í å îï ðàâ äàí íûì ðè ñ -
êîì ïðå ðû âà íèÿ áå ðå ìåí íî ñòè. Â ýòîé ñâÿ çè îñî áîå
çíà ÷å íèå ïðè îá ðå òà þò âî ïðî ñû ïîë íî òû, òî÷ íî ñòè è
íå ïðåä âçÿ òî ñòè èí ôîð ìà öèè, êî òî ðóþ ïà öè åí òû ïî ëó -
÷à þò îò âðà ÷à. Ñè òó à öèþ óñó ãóá ëÿ åò êîì ìåð öè à ëè çà öèÿ
ÍÈÏÒ: ìíî ãèå òå ñ òû ðàç ðà áî òà íû è ïðè ìå íÿ þò ñÿ
â êîì ìåð ÷å ñêèõ ñòðóê òó ðàõ è ìî ãóò ïðå äî ñòàâ ëÿ òü ñÿ ïî -
òðå áè òå ëþ áåç ïðå òå ñ òî âî ãî êîí ñó ëü òè ðî âà íèÿ. Â ýòîé
ñâÿ çè âîç íè êà åò âî ïðîñ, íà ñêî ëü êî ìîæ íî áûòü óâå ðåí -
íûì, ÷òî æåí ùè íû ïðè íè ìà þò äîá ðî âî ëü íîå è èí ôîð -
ìè ðî âàí íîå ðå øå íèå î òå ñ òè ðî âà íèè? Íå êî òî ðûå èñ -
ñëå äî âà íèÿ ïî êà çû âà þò, ÷òî â ñòðà íàõ, â êî òî ðûõ ïðå -
íà òà ëü íûé ñêðè íèíã îáÿ çà òå ëåí, æåí ùè íû ðå æå ïðè íè -
ìà þò îá äó ìàí íîå ðå øå íèå [49]. ×à ñ òî íà æåí ùèí îêà -
çû âà þò äàâ ëå íèå îð ãà íû çäðà âî îõ ðà íå íèÿ, âðà ÷è, ÷à ñò -
íûå ìå äè öèí ñêèå êîì ïà íèè, ñòðà õî âûå êîì ïà íèè,
ñðåä ñò âà ìàñ ñî âîé èí ôîð ìà öèè, îá ùå ñòâåí íîå ìíå íèå.
Ñâî áî äó ðå ïðî äóê òèâ íî ãî âû áî ðà îãðà íè ÷è âà åò îò ñóò ñò -
âèå äî ñòà òî÷ íîé ñî öè à ëü íîé ïîä äåð æ êè ñå ìåé ñ áî ëü -
íû ìè äå òü ìè è äî ñòóï íûõ ìå äè öèí ñêèõ óñëóã äëÿ ðå -
áåí êà-èí âà ëè äà. Ñî öè à ëü íîå äàâ ëå íèå íà ñå ìüþ ñòà âèò
åå ïå ðåä íå îá õî äè ìî ñòüþ «äîá ðî âî ëü íî ãî» ïðè íÿ òèÿ åâ -
ãå íè ÷å ñêî ãî ðå øå íèÿ. Êîì ìåð öè à ëè çà öèÿ òå ñ òè ðî âà íèÿ 
ñòà âèò ïîä âî ïðîñ ñî áëþ äå íèå ïðèí öè ïîâ ñïðà âåä ëè âî -
ñòè è äî ñòóï íî ñòè. Ïðè ýòîì íî âûå ãå íå òè ÷å ñêèå òåõ íî -
ëî ãèè ñî çäà þò âïå ÷àò ëå íèå, ÷òî ñå ëåê òèâ íûé àáîðò ñòà -
íî âèò ñÿ ÷åì-òî «íîð ìà ëü íûì è áà íà ëü íûì», ÷òî ìî æåò
èç ìå íèòü îò íî øå íèå ê äå òÿì è èí âà ëè äàì.

Ðàç âè òèå ÍÈÏÒ ïîä íè ìà åò ðÿä äðó ãèõ âàæ íûõ ìî -
ðàëü íûõ è ýòè ÷å ñêèõ ïðîá ëåì, ïðè âå äåì íå êî òî ðûå èç
íèõ. Íå ïðè âå äåò ëè âîç ðà ñ òà þ ùàÿ äî ñòóï íîñòü ÍÈÏÒ
ê òî ìó, ÷òî ïî÷ òè ïðè êàæ äîé áå ðå ìåí íî ñòè, â òåõ ñëó -
÷à ÿõ, êîã äà âî ïðî ñû ôè íàí ñè ðî âà íèÿ íå èìå þò çíà ÷å -
íèÿ, áó äóò ïðè ìå íÿ òü ñÿ ðàñ øè ðåí íûå âà ðè àí òû ÍÈÏÒ
è îïðå äå ëÿ òü ñÿ õðî ìî ñîì íûå ïå ðå ñòðîé êè ñ íå ÿñ íîé
êëè íè ÷å ñêîé çíà ÷è ìî ñòüþ? Ñëå äó åò ëè â ýòîé ñâÿ çè
îãðà íè ÷èòü ñïåêòð òå ñ òè ðó å ìîé ïà òî ëî ãèè òî ëü êî òÿ æå -
ëû ìè çà áî ëå âà íè ÿ ìè, êî òî ðûå ÿâ ëÿ þò ñÿ îñíî âà íè åì
äëÿ ïðå ðû âà íèÿ áå ðå ìåí íî ñòè, èëè, íà î áî ðîò, çà áî ëå -
âà íè ÿ ìè, ëå ÷å íèå êî òî ðûõ âîç ìîæ íî åùå âî âíóò ðè óò -
ðîá íîì ïå ðè î äå èëè ñðà çó ïî ñëå ðîæ äå íèÿ? Êà êèì äîë -
æíî áûòü èí ôîð ìè ðî âàí íîå ñî ãëà ñèå æåí ùè íû è åå
ïàðò íå ðà? Ñî îá ùàòü èëè íå ñî îá ùàòü èì î íàé äåí íûõ
èç ìå íå íè ÿõ ñ í å îï ðå äå ëåí íîé êëè íè ÷å ñêîé çíà ÷è ìî -
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ñòüþ? Íå áó äåò ëè íà ðó øå íî ïðà âî ðå áåí êà çíàòü èëè íå
çíàòü ãå íå òè ÷å ñêóþ èí ôîð ìà öèþ î ñå áå, è íå ïî âëå ÷åò
ëè òà êîå îá ñëå äî âà íèå åãî äè ñê ðè ìè íà öèþ è ñòèã ìà òè -
çà öèþ? Îá ñóæ äà þò ñÿ òàê æå âî ïðî ñû, òðå áó þ ùèå äà ëü -
íåé øèõ äè ñ êóñ ñèé, â òîì ÷èñ ëå âî ïðî ñû ñïðà âåä ëè âî -
ñòè ðàñ ïðå äå ëå íèÿ îá ùå ñòâåí íûõ ðå ñóð ñîâ, äè ðåê òèâ -
íî ñòè èëè íå äè ðåê òèâ íî ñòè è îáåñ ïå ÷å íèÿ ñâî áîä íî ãî
èí ôîð ìè ðî âàí íî ãî ðå ïðî äóê òèâ íî ãî âû áî ðà äëÿ ñó ïðó -
æå ñêèõ ïàð [48, 50, 51].

Ñïå öè ôè ÷å ñêîé ýòè ÷å ñêîé ïðîá ëå ìîé, ñâÿ çàí íîé
ñ ÍÈÏÒ, ÿâ ëÿ åò ñÿ îïðå äå ëå íèå ïî ëà ïëî äà ïî æå ëà íèþ
ðî äè òå ëåé ïðè îò ñóò ñò âèè ìå äè öèí ñêèõ ïî êà çà íèé,
ñëåä ñò âè åì êî òî ðî ãî ìî æåò áûòü ïðå ðû âà íèå áå ðå ìåí -
íî ñòè ïëî äîì «íå æå ëà òå ëü íî ãî» ïî ëà. Ìíî ãè ìè ýê ñ ïåð -
òà ìè óæå âû ñêà çû âà þò ñÿ îïà ñå íèÿ, ÷òî áëà ãî äà ðÿ èñ ïî -
ëü çî âà íèþ íå èí âà çèâ íûõ ìå òî äîâ âîç ìîæ íî óâå ëè ÷å íèå 
èñ ïî ëü çî âà íèÿ ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè äëÿ ñå ëåê öèè 
ïî ïî ëó.

Ðå êî ìåí äà öèè 
Ame ri can Col le ge of Me di cal Ge ne tics and Ge no mics

Ñóì ìè ðóÿ ðå çó ëü òà òû íà ó÷ íûõ è êëè íè ÷å ñêèõ èñ ñëå -
äî âà íèé, Àìå ðè êàí ñêèé êîë ëåäæ ìå äè öèí ñêîé ãå íå òè -
êè è ãå íî ìè êè (Ame ri can Col le ge of Me di cal Ge ne tics and
Ge no mics, ACMG) ðàç ðà áî òàë îá íîâ ëåí íîå ðó êî âîä ñò âî 
ïî èñ ïî ëü çî âà íèþ ÍÈÏÒ [16]. Îñíîâ íûå ïî ëî æå íèÿ
ýòî ãî ðó êî âîä ñò âà ïî ñâÿ ùå íû íå îá õî äè ìî ñòè ìå äè -
êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî êîí ñó ëü òè ðî âà íèÿ ïà öè åí òîâ è èí -
ôîð ìè ðî âà íèè èõ î âîç ìîæ íî ñòÿõ è îãðà íè ÷å íè ÿõ òå ñ -
òà. ACMG ðå êî ìåí äó åò èí ôîð ìè ðî âàòü ïà öè åí òîâ äî
ïðî âå äå íèÿ òå ñ òè ðî âà íèÿ:

= î ðàç ëè÷ íûõ äî ñòóï íûõ ñêðè íèí ãî âûõ òå ñ òàõ äëÿ
âû ÿâ ëå íèÿ ÕÀ ó ïëî äà äëÿ ïðè íÿ òèÿ èìè îá äó ìàí íî ãî
ðå øå íèÿ ïî âû áî ðó ìå òî äà ïðå íà òà ëü íî ãî èñ ñëå äî âà -
íèÿ, è ïðå äî ñòà âèòü èì ïðà âî âû áî ðà ñêðè íèí ãî âîé
ïðî öå äó ðû. Íå îá õî äè ìî òàê æå èí ôîð ìè ðî âàòü ïà öè åí -
òîâ î âîç ìîæ íî ñòè ïðî âå äå íèÿ äèà ãíî ñ òè ÷å ñêî ãî òå ñ òè -
ðî âà íèÿ (àì íè î öåí òåç èëè áèî ïñèÿ âîð ñèí õî ðè î íà)
äëÿ âû ÿâ ëå íèÿ ÕÀ è êëè íè ÷å ñêè çíà ÷è ìûõ CNV ïðè ïî -
ëî æè òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òàõ ñêðè íèí ãà.

= î íàè áî ëü øåé ÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòè ÍÈÏÒ íà ñèí ä ðî -
ìû Äà ó íà, Ïà òàó è Ýä âàð ä ñà ïî ñðàâ íå íèþ ñ äðó ãè ìè âè -
äà ìè ïðå íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà. Ïðè ïî ëî æè òå ëü íîì ðå -
çó ëü òà òå ñêðè íèí ãà ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ÍÈÏÒ íå îá õî äè -
ìî ïðåä ëà ãàòü áå ðå ìåí íûì æåí ùè íàì èí âà çèâ íîå äèà -
ãíî ñ òè ÷å ñêîå òå ñ òè ðî âà íèå. Îä íà êî ACMG íå ðå êî ìåí -
äó åò â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ èñ ïî ëü çî âàòü ÍÈÏÒ äëÿ ñêðè -
íèí ãà àíå óï ëî è äèé äðó ãèõ àóòî ñîì (êðî ìå 13, 18 è 21);

= î âîç ìîæ íî ñòè ñêðè íèí ãà àíå óï ëî è äèé ïî ïî ëî -
âûì õðî ìî ñî ìàì, îä íà êî ïðè îò ñóò ñò âèè êëè íè ÷å ñêèõ
ïî êà çà íèé äëÿ òà êî ãî ðî äà èñ ñëå äî âà íèé ðå êî ìåí äó åò ñÿ 
èç áå ãàòü åãî ïðî âå äå íèÿ èç-çà îïà ñå íèé, ÷òî åäèí ñò âåí -
íîé öå ëüþ òà êî ãî òå ñ òè ðî âà íèÿ ÿâ ëÿ åò ñÿ èäåí òè ôè êà -
öèÿ áèî ëî ãè ÷å ñêî ãî ïî ëà ïëî äà. Íå îá õî äè ìî èí ôîð ìè -
ðî âàòü ïà öè åí òîâ î çíà ÷è òå ëü íîé äî ëå ëîæ íî ïî ëî æè òå -

ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ òå ñ òè ðî âà íèÿ àíå óï ëî è äèé ïî ïî ëî -
âûì õðî ìî ñî ìàì. Ïðè ïî ëî æè òå ëü íîì ðå çó ëü òà òå ñêðè -
íèí ãà íà àíå óï ëî è äèè ïî ëî âûõ õðî ìî ñîì ñëå äó åò íà -
ïðàâ ëÿòü ïà öè åí ò êó íà äèà ãíî ñ òè ÷å ñêîå èí âà çèâ íîå òå -
ñ òè ðî âà íèå;

= î ñó ùå ñò âî âà íèè ðàñ øè ðåí íûõ âà ðè àí òîâ ÍÈÏÒ,
äî ïîë íè òå ëü íî ïî çâî ëÿ þ ùèõ ïðî âî äèòü ñêðè íèíã êëè -
íè ÷å ñêè çíà ÷è ìûõ ÑNV. Â ïðî öåñ ñå ïðå òå ñ òî âî ãî êîí -
ñó ëü òè ðî âà íèÿ ðå êî ìåí äó åò ñÿ îá ñóæ äàòü ñ ïà öè åí òà ìè
íå îá õî äè ìóþ èì ñòå ïåíü ïîë íî òû ãå íå òè ÷å ñêîé èí ôîð -
ìà öèè î ïëî äå è èí ôîð ìè ðî âàòü èõ î áî ëåå âû ñî êîé âå -
ðî ÿò íî ñòè ëîæ íî ïî ëî æè òå ëü íûõ è ëîæ íî îò ðè öà òå ëü -
íûõ ðå çó ëü òà òîâ ïðè òå ñ òè ðî âà íèè CNV ïî ñðàâ íå íèþ
ñ ÍÈÏÒ äëÿ ñêðè íèí ãà àíå óï ëî è äèé õðî ìî ñîì 13, 18, è
21. Ïðè îá íà ðó æå íèè ïà òî ãåí íûõ CNV ïðè ÍÈÏÒ íå -
îá õî äè ìî ïðåä ëà ãàòü ïà öè åí òàì èí âà çèâ íîå äèà ãíî ñ òè -
÷å ñêîå òå ñ òè ðî âà íèå. Âìå ñ òå ñ òåì, ACMG íå ðå êî ìåí -
äó åò èñ ïî ëü çî âà íèå ÍÈÏÒ äëÿ ïîë íî ãå íîì íî ãî àíà ëè çà 
CNV. Ïðè íå îá õî äè ìî ñòè òà êî ãî àíà ëè çà ðå êî ìåí äó åò -
ñÿ èñ ñëå äî âàòü âîð ñè íû õî ðè î íà èëè ïðî âî äèòü àì íè î -
öåí òåç ñ ïî ñëå äó þ ùèì ìî ëå êó ëÿð íûì êà ðè î òè ïè ðî âà -
íè åì.

Îñî áîå âíè ìà íèå â äî êó ìåí òå óäå ëå íî ôàê òî ðàì, êî -
òî ðûå ìî ãóò ïî âëè ÿòü íà òî÷ íîñòü àíà ëè çà. Ïî ñêî ëü êó
äî ëÿ ôå òà ëü íîé âêÄÍÊ ÿâ ëÿ åò ñÿ êëþ ÷å âîé äëÿ óñïåø -
íî ãî ïðî âå äå íèÿ ÍÈÏÒ, òî ïðè åå íèç êîé äî ëå (ìå íåå
4%) ðå êî ìåí äó åò ñÿ ïðåä ëà ãàòü ïà öè åí ò êå èí âà çèâ íîå
äèà ãíî ñ òè ÷å ñêîå òå ñ òè ðî âà íèå. Ïî âòîð íûé çà áîð ìà òå -
ðè à ëà â ýòîì ñëó ÷àå ìà ëî èí ôîð ìà òè âåí. Ó æåí ùèí
ñ âû ñî êîé ìàñ ñîé òå ëà âå ðî ÿò íîñòü ïî ëó ÷å íèÿ íèç êîé
äî ëè ôå òà ëü íîé âêÄÍÊ ñó ùå ñò âåí íî âîç ðà ñ òà åò, è òà -
êèì æåí ùè íàì ñòî èò ðå êî ìåí äî âàòü äðó ãîé ìå òîä ïðå -
íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà. Ïðè ìíî ãî ïëîä íîé áå ðå ìåí íî -
ñòè è/èëè èñ ïî ëü çî âà íèÿ äî íîð ñêèõ îîöè òîâ íå îá õî äè -
ìî ïðåä âà ðè òå ëü íîå îá ñóæ äå íèå àäåê âàò íî ñòè ïðè ìå íå -
íèÿ èñ ïî ëü çó å ìî ãî âà ðè àí òà ÍÈÏÒ â êàæ äîì êîí ê ðåò -
íîì ñëó ÷àå íà ïðàâ ëÿ þ ùèì æåí ùè íó íà èñ ñëå äî âà íèå
âðà ÷îì ñ ïðåä ñòà âè òå ëÿ ìè ëà áî ðà òî ðèè, â êî òî ðîé áó äåò 
ïðî âå äå íî òå ñ òè ðî âà íèå.

ACMG ðå êî ìåí äó åò ñî îá ùàòü ïà öè åí òàì î âîç ìîæ íî -
ñòè îá íà ðó æå íèÿ ãå íîì íî ãî äèñ áà ëàí ñà ñ í å îï ðå äå ëåí íîé 
êëè íè ÷å ñêîé çíà ÷è ìî ñòüþ. Ïðè åãî âû ÿâ ëå íèè ðå êî ìåí -
äó åò ñÿ íà ïðàâ ëÿòü ïà öè åí ò êó ê âðà ÷ó-ãå íå òèêó äëÿ äàëü -
íåé øèõ êîí ñó ëü òà öèé. Ïðè íà ëè ÷èè â àíà ìíå çå ïà öè åí ò -
êè òðàíñ ïëàí òà öèè êî ñò íî ãî ìîç ãà èëè îð ãà íîâ îò äî íî ðà
ìóæ ñêî ãî ïî ëà èëè äî íî ðà ñ íå èç âå ñò íûì ïî ëîì ðå êî ìåí -
äó åò ñÿ ïðåä ëà ãàòü îò ëè÷ íûé îò ÍÈÏÒ ìå òîä ïðå íà òà ëü íî -
ãî ñêðè íèí ãà. Ðå êî ìåí äó åò ñÿ òàê æå èí ôîð ìè ðî âàòü ïà öè -
åí ò êó î òîì, ÷òî, åñ ëè ìå íåå ÷åì çà 4 íå äå ëè äî ÍÈÏÒ åé
ïðî âî äè ëîñü ïå ðå ëè âà íèå êðî âè, âîç ìîæ íî íå äî ñòî âåð -
íîå îïðå äå ëå íèå ïî ëà ïëî äà.

Â ðå êî ìåí äà öè ÿõ ïîä ÷åð êè âà åò ñÿ, ÷òî ëà áî ðà òî ðèè
äîë æíû ïðå äî ñòàâ ëÿòü èí ôîð ìà öèþ ïà öè åí ò êå è íà ïðà -
âèâ øå ìó åå íà îá ñëå äî âà íèå âðà ÷ó â îáú å ìå, äî ñòà òî÷ íîì
äëÿ èí òåð ï ðå òà öèè ðå çó ëü òà òîâ è ïðè íÿ òèÿ ðå øå íèé.
Â îò ÷å òå ëà áî ðà òî ðèè íå îá õî äè ìî óêà çû âàòü äî ëþ ôå òà ëü -
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íîé âêÄÍÊ, äî ñòóï íîé äëÿ àíà ëè çà. Åñ ëè ðàñ ÷åò äî ëè
âêÄÍÊ ïðè ïðî âå äå íèè ÍÈÏÒ ïðî âå ñ òè íå óäà ëîñü, íå -
îá õî äè ìî ÷åò êî óêà çàòü âîç ìîæ íûå ïðè ÷è íû ýòî ãî. Íå -
âîç ìîæ íîñòü ïðî âå ñ òè ÍÈÏÒ ìî æåò áûòü îáó ñëîâ ëå íà
òàê æå íà ëè ÷è åì ïðî òÿ æåí íûõ îá ëà ñ òåé ãî ìî çè ãîò íî ñòè
(èç-çà îä íî ðî äè òå ëü ñêîé äè ñî ìèè èëè êðîâ íî ðîä ñò âåí íî -
ãî áðà êà). Â òà êèõ ñëó ÷à ÿõ ïî ñëå êîí ñó ëü òà öèè ñïå öè à ëè -
ñòà ïà öè åí ò êà ìî æåò áûòü íà ïðàâ ëå íà íà ìî ëå êó ëÿð íîå
êà ðè î òè ïè ðî âà íèå èëè äðó ãîå èñ ñëå äî âà íèå.

Ïðè ïî ëî æè òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òàõ ñêðè íèí ãà íà ÕÀ
â ëà áî ðà òîð íîì çà êëþ ÷å íèè ðå êî ìåí äó åò ñÿ óêà çû âàòü
ÏÖÏÐ òå ñ òà. Åñ ëè òî÷ íûé ðàñ ÷åò ÏÖÏÐ íå âîç ìî æåí,
ðå êî ìåí äó åò ñÿ ñäå ëàòü îöåí êó íà îñíî âà íèè ïî ïó ëÿ öè -
îí íûõ äàí íûõ î ðàñ ïðî ñòðà íåí íî ñòè êîí ê ðåò íîé ÕÀ.

Ïðè ñêðè íèí ãå íà àíå óï ëî è äèè ïî ëî âûõ õðî ìî ñîì
èëè CNV îñî áåí íî âàæ íî âêëþ ÷àòü â îò ÷åò ëà áî ðà òî ðèè
ïî êà çà òå ëè, ïî çâî ëÿ þ ùèå äå ëàòü âû âî äû î ïðî ãíî ñ òè ÷å -
ñêîé öåí íî ñòè ïî ëî æè òå ëü íûõ è îò ðè öà òå ëü íûõ ðå çó ëü òà -
òîâ. Ýòè çíà ÷å íèÿ äîë æíû ïî ìî÷ü ïà öè åí òàì è êîí ñó ëü -
òè ðó þ ùèì èõ ãå íå òè êàì äå ëàòü âû âî äû, ïðè íè ìàòü ðå øå -
íèÿ è îáåñ ïå ÷è âàòü ïðà âè ëü íóþ èí òåð ï ðå òà öèþ ïî ëó ÷åí -
íûõ ðå çó ëü òà òîâ. Ïðè îò ñóò ñò âèè îöå íîê ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêîé 
öåí íî ñòè ïî ëî æè òå ëü íûõ è îò ðè öà òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ
ïðî âå äå íèå ñêðè íèí ãà íà àíå óï ëî è äèè ïî ëî âûõ õðî ìî ñîì 
è CNV ìå òî äîì ÍÈÏÒ íå ðå êî ìåí äó åò ñÿ.

Ñî âìå ñò íûå ðå êî ìåí äà öèè Åâ ðî ïåé ñêî ãî 
è Àìå ðè êàí ñêî ãî îá ùåñòâ ãå íå òè êè ÷å ëî âå êà

ïðè ïðè ìå íå íèè ÍÈÏÒ äëÿ ïðå íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà

Áëèç êèå ê ðå êî ìåí äà öè ÿì ACMG ïî ìíî ãèì âî ïðî -
ñàì ïî ëî æå íèÿ îò ðà æå íû â ñòà òüå [48], â êî òî ðîé èç ëî -
æå íà ñî âìå ñò íàÿ ïî çè öèÿ Åâ ðî ïåé ñêî ãî è Àìå ðè êàí -
ñêî ãî îá ùåñòâ ãå íå òè êè ÷å ëî âå êà ïî ïðè ìå íå íèþ
ÍÈÏÒ äëÿ ïðå íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà è äà þò ñÿ ðå êî ìåí -
äà öèè ïî êîí ñó ëü òè ðî âà íèþ ïà öè åí òîâ. Àâ òî ðû îò ìå ÷à -
þò, ÷òî ÍÈÏÒ èìå åò ñà ìóþ âû ñî êóþ òî÷ íîñòü ïðè òå ñ -
òè ðî âà íèè íà «ñòàí äàð ò íî» âû áè ðà å ìûå äëÿ ñêðè íèí ãà
àíå óï ëî è äèè, îä íà êî ïî ëî æè òå ëü íûé ðå çó ëü òàò ÍÈÏÒ
íå ñëå äó åò ðàñ ñìàò ðè âàòü êàê îêîí ÷à òå ëü íûé äèà ãíîç.
Åñ ëè ïðåä ïî ëà ãà åò ñÿ ïðå ðû âàòü áå ðå ìåí íîñòü, òî ðå çó -
ëü òà òû ÍÈÏÒ ñòî èò ïå ðå ïðî âå ðÿòü èí âà çèâ íûì ïðå íà -
òà ëü íûì òå ñ òè ðî âà íè åì. Áî ëü øîå âíè ìà íèå àâ òî ðû óäå -
ëÿ åò ðàç ëè÷ íûì ñöå íà ðè ÿì èñ ïî ëü çî âà íèÿ ÍÈÏÒ
â ïðî ãðàì ìàõ ïðå íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà, ýòè ÷å ñêèì
ïðîá ëå ìàì, êî òî ðûå â ñâÿ çè ñ ýòèì ìî ãóò âîç íè êàòü, è
ðå êî ìåí äà öè ÿì, êî òî ðûå ïî çâî ëÿ þò èõ ìè íè ìè çè ðî -
âàòü. Àâ òî ðû ïîä ÷åð êè âà þò, ÷òî èñ ïî ëü çî âà íèå ÍÈÏÒ
íå äîë æíî ïðè âî äèòü ê ñíè æå íèþ ñòàí äàð òîâ ìå äè -
êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî êîí ñó ëü òè ðî âà íèÿ, ïðè ÷åì îñî áîå
âíè ìà íèå ñëå äó åò óäå ëÿòü æåí ùè íàì èç ãðóïï, êî òî ðûå
ìå íåå ãðà ìîò íû â îò íî øå íèè çäî ðî âüÿ.

Ýê ñ ïåð òû ïðè øëè ê çàêëþ÷åíèþ, ÷òî ïðè èñ ïî ëü çî âà -
íèè ÍÈÏÒ èñê ëþ ÷è òå ëü íî äëÿ ñêðè íèí ãà òðè ñî ìèé õðî -
ìî ñîì 21, 18 è 13 íå îá õî äè ìî èç áå ãàòü ïî ëó ÷å íèÿ äî ïîë -
íè òå ëü íîé èí ôîð ìà öèè î äå ëå öè ÿõ èëè äóï ëè êà öè ÿõ ïðè

îò ñóò ñò âèè çà ïðî ñà ñî ñòî ðî íû ïà öè åí òà. Îä íà êî ïà öè åí -
òû äîë æíû áûòü îñ âå äîì ëå íû î âîç ìîæ íî ñòè ïî ëó ÷å íèÿ
òà êîé èí ôîð ìà öèè. Ðàñ øè ðå íèå ÍÈÏÒ äëÿ ñêðè íèí ãà
àíî ìà ëèé ïî ëî âûõ õðî ìî ñîì, à òàê æå ìèê ðî äå ëå öèé íå
òî ëü êî óâå ëè ÷è âà åò ïðîá ëå ìû, ñâÿ çàí íûå ñ èí ôîð ìè ðî âà -
íè åì è êîí ñó ëü òè ðî âà íè åì ïà öè åí òîâ, íî òàê æå ðà áî òà åò
ïðî òèâ îñíîâ íî ãî àð ãó ìåí òà â ïî ëü çó ÍÈÏÒ ïî ñðàâ íå -
íèþ ñ òðà äè öè îí íû ìè ïîä õî äà ìè ê ïðå íà òà ëü íî ìó ñêðè -
íèí ãó, óâå ëè ÷è âàÿ êî ëè ÷å ñò âî èí âà çèâ íûõ ïðî öå äóð, è
â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ íå ðå êî ìåí äó åò ñÿ.

Â ñòðà íàõ, ãäå ïðå íà òà ëü íûé ñêðè íèíã àíî ìà ëèé
ïëî äà ïðåä ëà ãà åò ñÿ â êà ÷å ñò âå ïðî ãðàì ìû îá ùå ñòâåí íî -
ãî çäðà âî îõ ðà íå íèÿ, îð ãà íû çäðà âî îõ ðà íå íèÿ äîë æíû
èã ðàòü àê òèâ íóþ ðîëü â îáåñ ïå ÷å íèè îò âåò ñò âåí íî ãî
ââå äå íèÿ ÍÈÏÒ â êà ÷å ñò âå âòî ðî ãî èëè ïåð âî ãî óðîâ íÿ
ñêðè íèí ãà íà ñèí ä ðîì Äà ó íà è äðó ãèå íàè áî ëåå ÷à ñ òî
âû áè ðà å ìûå äëÿ ñêðè íèí ãà àíå óï ëî è äèè. Ýòî âëå ÷åò çà
ñî áîé ïðå äî ñòàâ ëå íèå áå ðå ìåí íûì íå îá õî äè ìîé èí -
ôîð ìà öèè, îáó ÷å íèå ïåð ñî íà ëà, ñè ñ òå ìà òè ÷å ñêóþ îöåí -
êó êà ÷å ñò âà è ýô ôåê òèâ íî ñòè âñåõ àñ ïåê òîâ ïðî ãðàì ìû
ñêðè íèí ãà, à òàê æå îáåñ ïå ÷å íèå ðàâ íîé äî ñòóï íî ñòè òå -
ñ òè ðî âà íèÿ äëÿ âñåõ áå ðå ìåí íûõ æåí ùèí. Ïðè ýòîì
ðàç ëè÷ íûå ñöå íà ðèè ñêðè íèí ãà ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì
ÍÈÏÒ äëÿ íàè áî ëåå ÷à ñ òî âû áè ðà å ìûõ äëÿ ñêðè íèí ãà
àóòî ñîì íûõ àíå óï ëî è äèé äîë æíû îöå íè âà òü ñÿ íå òî ëü -
êî ñ òî÷ êè çðå íèÿ äî ñòóï íî ñòè òåõ èëè èíûõ òåõ íî ëî ãèé
è ýêî íî ìè ÷å ñêèõ ïà ðà ìåò ðîâ, íî è ó÷è òû âàòü öå ëè è
öåí íî ñòè, ïðè åì ëå ìûå äëÿ îá ùå ñòâà.

Êðî ìå òî ãî, ñëå äó åò ó÷è òû âàòü, ÷òî ïî òðåá íî ñòè ñà -
ìèõ áå ðå ìåí íûõ æåí ùèí è ìå äè öèí ñêèõ ñïå öè à ëè ñòîâ
â îò íî øå íèè ïðå íà òà ëü íî ãî òå ñ òè ðî âà íèÿ ìî ãóò íå ñîâ -
ïà äàòü. Äëÿ òî ãî, ÷òî áû îöå íèòü ïðåä ïî÷ òå íèÿ áå ðå ìåí -
íûõ æåí ùèí è ìå äè öèí ñêèõ ñïå öè à ëè ñòîâ îò íî ñè òå ëü -
íî ïà ðà ìåò ðîâ ïðå íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà äëÿ âû ÿâ ëå íèè 
òðè ñî ìèè 21 áûë ïðî âå äåí îïðîñ â äå âÿ òè ñòðà íàõ — Êà -
íà äå, Äà íèè, Èñ ëàí äèè, Èç ðà è ëå, Èòà ëèè, Íè äåð ëàí -
äàõ, Ïîð òó ãà ëèè, Ñèí ãà ïó ðå è Âå ëè êîá ðè òà íèè. Â èñ -
ñëå äî âà íèå âî øëî 2666 áå ðå ìåí íûõ æåí ùèí è 1245 ñïå -
öè à ëè ñòîâ çäðà âî îõ ðà íå íèÿ [52]. Ïðè ýòîì îöå íè âà ëèñü 
òà êèå ïà ðà ìåò ðû, êàê: òî÷ íîñòü, âðåìÿ âû ïîë íå íèÿ òå ñ -
òà, ðèñê ïî òå ðè áå ðå ìåí íî ñòè è òèï ïî ëó ÷à å ìîé èí ôîð -
ìà öèè. Ðàç ëè ÷èÿ â ïðåä ïî÷ òå íè ÿõ ìåæ äó ìíå íè ÿ ìè áå -
ðå ìåí íûõ æåí ùèí è ñïå öè à ëè ñòîâ çäðà âî îõ ðà íå íèÿ
áû ëè îá íà ðó æå íû êàê âíóò ðè îä íîé ñòðà íû, òàê è ìåæ -
äó ñòðà íà ìè. Àâ òî ðû èñ ñëå äî âà íèÿ ñäå ëà ëè âû âîä, ÷òî
äëÿ êàæ äîé ñòðà íû íå îá õî äè ìû ñâîè ðó êî âîä ñò âà ïî
ïðå íà òà ëü íî ìó ñêðè íèí ãó, ðàç ðà áî òàí íûå ñ ó÷å òîì ñî -
öè à ëü íî ãî êîí òåê ñòà. Â õî äå èñ ñëå äî âà íèÿ òàê æå áû ëî
îò ìå ÷å íî, ÷òî æåí ùè íû â öå ëîì óäå ëÿ ëè áî ëü øå âíè ìà -
íèÿ áå çî ïàñ íî ñòè òå ñ òè ðî âà íèÿ è ïî ëó ÷å íèþ êàê ìîæ íî 
áî ëåå ïîë íîé èí ôîð ìà öèè î ïëî äå, òîã äà êàê ñïå öè à ëè -
ñòû ñêëî íÿ ëèñü â ïî ëü çó òî÷ íî ñòè è ðàí íèõ ñðî êîâ òå ñ -
òè ðî âà íèÿ. Äëÿ óñïåø íî ãî âçàè ìî äåé ñò âèÿ âðà ÷åé è ïà -
öè åí òîâ, ïðè èñ ïî ëü çî âà íèè ÍÈÏÒ â ïðî ãðàì ìàõ ïðå -
íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà íå îá õî äè ìî ïî âû øå íèå èí ôîð -
ìè ðî âàí íî ñòè ïà öè åí òîâ.
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Çà êëþ ÷å íèå

Ñ ó÷å òîì òî ãî, ÷òî òåõ íî ëî ãèè ÍÈÏÒ ïî ñòî ÿí íî

óëó÷ øà þò ñÿ, âîç íè êà åò îñòðàÿ ïî òðåá íîñòü â ïðî ôåñ ñè -

î íà ëü íûõ äè ñ êóñ ñè ÿõ î ìàñ ø òà áàõ íå èí âà çè íî ãî ïðå íà -

òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà àíî ìà ëèé ïëî äà. Ñó ùå ñò âó þò ýòè -

÷å ñêèå ïðè ÷è íû îãðà íè ÷èòü ïðå íà òà ëü íûé ñêðè íèíã ñå -

ðü åç íû ìè âðîæ äåí íû ìè çà áî ëå âà íè ÿ ìè èëè çà áî ëå âà -

íè ÿ ìè, ïðî ÿâ ëÿ þ ùè ìè ñÿ â äåò ñêîì âîç ðà ñ òå. Ïî òåí öè -

à ëü íàÿ âîç ìîæ íîñòü èñ ïî ëü çî âà íèÿ ïðå íà òà ëü íî ãî

ñêðè íèí ãà äëÿ ôå òà ëü íîé òå ðà ïèè, à íå òî ëü êî äëÿ àâ òî -

íîì íî ãî ðå ïðî äóê òèâ íî ãî âû áî ðà ñå ìüè, ñòà âèò âî ïðîñ

î ñâÿ çè ìåæ äó ðå ïðî äóê òèâ íîé àâ òî íî ìèåé ðî äè òå ëåé è

ðî äè òå ëü ñêîé îò âåò ñò âåí íî ñòüþ è òðå áó åò óã ëóá ëåí íî ãî

ýòè ÷å ñêî ãî àíà ëè çà.

Â çà êëþ ÷å íèå îò ìå òèì, ÷òî â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ

ÍÈÏÒ øè ðî êî ïðè ìå íÿ åò ñÿ äëÿ ïðå íà òà ëü íî ãî ñêðè -

íèí ãà íà àíå óï ëî è äèè õðî ìî ñîì 21, 18 è 13 ñ ïî ñëå äó þ -

ùåé èí âà çèâ íîé ïîä òâåð æ äà þ ùåé äèà ãíî ñ òè êîé â áî ëü -

øèí ñò âå ñòðàí. Îá ñóæ äà åò ñÿ âî ïðîñ âíå äðå íèÿ ÍÈÏÒ

â êà ÷å ñò âå ðó òèí íî ãî ñêðè íèí ãà áå ðå ìåí íûõ æåí ùèí

[53]. Ïî ñëå ïðî ôåñ ñè î íà ëü íûõ äè ñ êóñ ñèé, áû ëè ïðåä ëî -

æå íû ðå êî ìåí äà öèè äëÿ åãî ïðè ìå íå íèÿ ýê ñ ïåð òà ìè

Åâ ðî ïåé ñêî ãî è Àìå ðè êàí ñêî ãî îá ùåñòâ ãå íå òè êè ÷å ëî -

âå êà è ACMG, ïðè çâàí íûå óëó÷ øèòü êà ÷å ñò âî è ïî âû -

ñèòü ýô ôåê òèâ íîñòü ïðè ìå íå íèÿ ÍÈÏÒ è ìè íè ìè çè ðî -

âàòü íå êî òî ðûå ýòè ÷å ñêèõ ïðîá ëå ìû, ñâÿ çàí íûå ñ åãî

ïðè ìå íå íè åì.

Â íà øåé ñòðà íå ÍÈÏÒ àê òèâ íî ïðåä ëà ãà åò ñÿ ïðå è -

ìó ùå ñò âåí íî â ñôå ðå êîì ìåð ÷å ñêî ãî çäðà âî îõ ðà íå íèÿ,

îä íà êî äî ñèõ ïîð íå äî ñòà òî÷ íî ðåã ëà ìåí òè ðî âà íî.

Äåé ñò âó þ ùåå çà êî íî äà òå ëü ñò âî, ðåã ëà ìåí òè ðó þ ùåå ìå -

äè öèí ñêóþ äå ÿ òå ëü íîñòü, çà òðóä íÿ åò åãî èñ ïî ëü çî âà íèå

â êëè íè ÷å ñêîé ïðàê òè êå. Íà ñå ãîä íÿ èìå åò ñÿ åäèí ñò -

âåí íûé äî êó ìåíò — îòå ÷å ñò âåí íûå êëè íè ÷å ñêèå ðå êî -

ìåí äà öèè ïî íå èí âà çèâ íî ìó òå ñ òè ðî âà íèþ àíå óï ëî è -

äèé 21, 18, 13, â êî òî ðûõ, ê ñî æà ëå íèþ, íåò ðå êî ìåí äà -

öèé ïî ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêî ìó êîí ñó ëü òè ðî âà íèþ áå ðå -

ìåí íûõ æåí ùèí ïðè èñ ïî ëü çî âà íèè äàí íî ãî ìå òî äà

[54]. Íå ðåã ëà ìåí òè ðî âà íî èñ ïî ëü çî âà íèå ÍÈÏÒ äëÿ

îïðå äå ëå íèÿ ïî ëà ïëî äà, ÷òî ïðè èìå þ ùèõ ñÿ çà êî íî äà -

òå ëü íûõ ïðî áå ëàõ ïî ýòî ìó âî ïðî ñó ìî æåò âå ñ òè ê çëî -

óïîò ðåá ëå íèþ òå ñ òîì äëÿ îò áî ðà ïëî äîâ îïðå äå ëåí íî ãî

ïî ëà áåç ìå äè öèí ñêèõ ïî êà çà íèé.

Íå ñìîò ðÿ íà âîç ðà ñ òà íèå òåõ íî ëî ãè ÷å ñêèõ âîç -

ìîæ íî ñòåé, ðàñ øè ðå íèå âîç ìîæ íî ñòåé ÍÈÏÒ è êëè -

íè ÷å ñêèé èí òå ðåñ ê òå ñ òó, ñòî èò îò ìå òèòü îò ñóò ñò âèå

îòå ÷å ñò âåí íûõ ðà áîò ïî îöåí êå ýòè ÷å ñêèõ àñ ïåê òîâ

ïðè ìå íå íèÿ ÍÈÏÒ è îò íî øå íèþ ê äàí íî ìó òå ñ òó

àêó øå ðîâ-ãè íå êî ëî ãîâ, ãå íå òè êîâ è áå ðå ìåí íûõ æåí -

ùèí. Íà êîï ëåí íûé â äðó ãèõ ñòðà íàõ îïûò ïî ðåã ëà -

ìåí òà öèè ÍÈÏÒ äëÿ íàè áî ëåå ýô ôåê òèâ íî ãî åãî ïðè -

ìå íå íèÿ â ïðî ãðàì ìàõ ïðå íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà ìî -

æåò áûòü ïî ëå çåí äëÿ ïîä ãî òîâ êè îòå ÷å ñò âåí íûõ äî êó -

ìåí òîâ.
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