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Íåî íà òà ëü íûé ñêðè íèíã âà æåí äëÿ ðàí íå ãî âû ÿâ ëå íèÿ ìíî ãèõ íà ðó øå íèé îá ìå íà âå ùåñòâ (ÍÁÎ). Îí íà ïðàâ ëåí íà ñêî -
ðåé øóþ äèà ãíî ñ òè êó è ëå ÷å íèå áî ëü íûõ íî âî ðîæ äåí íûõ, ÷òî áû ïðåä îò âðà òèòü ðàç âè òèå áî ëåç íè, èí âà ëèä íîñòü è ñìåð ò -
íîñòü, ñâÿ çàí íûå ñ ÍÁÎ. Ïðî ãðàì ìà ñêðè íèí ãà âêëþ ÷à åò â ñå áÿ íå ñêî ëü êî âàæ íûõ ÷à ñ òåé: òå ñ òè ðî âà íèå, îáó ÷å íèå, êîí ò ðîëü, 
äèà ãíî ñ òè êà, ëå ÷å íèå, óïðàâ ëå íèå è îöåí êà. Ðàç âè òèå ëà áî ðà òîð íûõ òåõ íî ëî ãèé, òà êèõ, êàê òàí äåì íàÿ ìàññ-ñïåê òðî ìåò ðèÿ
(ÌÑ/ÌÑ), êî òî ðàÿ ÿâ ëÿ åò ñÿ áî ëåå ñïå öè ôè ÷å ñêèì, ÷óâ ñò âè òå ëü íûì, íà äåæ íûì è âñå îáú åì ëþ ùèì ìå òî äîì, ÷åì òðà äè öè îí -
íûå àíà ëè çû, óâå ëè ÷è ëî ÷èñ ëî ãå íå òè ÷å ñêèõ çà áî ëå âà íèé, êî òî ðûå ìî ãóò áûòü äèà ãíî ñ òè ðî âà íû ïðè ñêðè íèí ãå íî âî ðîæ äåí -
íûõ. Íà ñå ãîä íÿø íèé äåíü ðàç íûå ñòðà íû èìå þò ðàç íûé ïå ðå ÷åíü çà áî ëå âà íèé, âêëþ ÷åí íûõ â ïðî ãðàì ìó íåî íà òà ëü íî ãî
ñêðè íèí ãà. Ýòî ñâÿ çà íî ñ îñî áåí íî ñòÿ ìè ñè ñ òå ìû çäðà âî îõ ðà íå íèÿ ñòðàí, èìå þ ùè ìè ñÿ ôè íàí ñî âû ìè ðå ñóð ñà ìè, àê òèâ íî -
ñòüþ ïðî ôåñ ñè î íà ëü íî ãî ñî îá ùå ñò âà è ñî öè à ëü íîé îðè åí òè ðî âàí íî ñòüþ îá ùå ñòâà â öå ëîì. Ãëàâ íàÿ çà äà ÷à ïðè ïðè íÿ òèè
ïðî ãðàìì ñêðè íèí ãà — ñî áëþ ñ òè áà ëàíñ ìåæ äó êî ëè ÷å ñò âåí íû ìè (÷èñ ëî ñêðè íè ðó å ìûõ çà áî ëå âà íèé) è êà ÷å ñò âåí íû ìè (ýô -
ôåê òèâ íîñòü ñêðè íèí ãà) ïî êà çà òå ëÿ ìè. Â ïî ñëåä íèå ãî äû àê òèâ íî ðàç âè âà þò ñÿ òåõ íî ëî ãèè îá íà ðó æå íèÿ ëè çî ñîì íûõ áî ëåç -
íåé íà êîï ëå íèÿ ìå òî äîì ÌÑ/ÌÑ. Ïè ëîò íûå ïðî åê òû ðàç íûõ ñòðàí ïî êà çà ëè ýô ôåê òèâ íîñòü ýòî ãî ìå òî äà. Îíè ïî çâî ëè ëè
óòî÷ íèòü ÷à ñ òî òó çà áî ëå âà íèé è ñïåêòð ìó òà öèé. Ñå ãîä íÿ øè ðî êî îá ñóæ äà åò ñÿ âîç ìîæ íîñòü âêëþ ÷å íèÿ òå ñ òîâ íà ëè çî ñîì -
íûå áî ëåç íè íà êîï ëå íèÿ â ìàñ ñî âûé ñêðè íèíã. Ìå òîä NGS, êî òî ðûé ïî çâî ëÿ åò îò íî ñè òå ëü íî áû ñò ðî èñ êàòü ìó òà öèè â áî ëü -
øîì ÷èñ ëå ãå íîâ, òàê æå îêà çàë ñÿ ýô ôåê òèâ íûì ñïî ñî áîì äèà ãíî ñ òè êè ÍÁÎ. Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ àê òèâ íî îá ñóæ äà åò ñÿ ïåð ñ -
ïåê òè âà âíå äðå íèÿ NGS â ïðî ãðàì ìû íåî íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà, íå ñìîò ðÿ íà òî, ÷òî ó äàí íî ãî ìå òî äà èìå þò ñÿ íå êî òî ðûå
îãðà íè ÷å íèÿ, òà êèå, êàê ñëîæ íîñòü êëè íè ÷å ñêî ãî àíà ëè çà, èí òåð ï ðå òà öèè ðå çó ëü òà òîâ, õðà íå íèÿ äàí íûõ ñåê âå íè ðî âà íèÿ.
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New born screen ing is im por tant for the early de tec tion of many met a bolic dis or ders, aimed at the ear li est pos si ble di ag no sis and
treat ment of af fected new borns, to pre vent the mor bid ity, mor tal ity, and dis abil i ties as so ci ated with an in her ited met a bolic dis or der.
Screening pro gram in cludes sev eral im por tant parts test ing, ed u ca tion, fol low up, di ag no sis, treat ment, man age ment, and eval u a -
tion. In re cent times, ad vances in lab o ra tory tech nol ogy such as tan dem mass spec trom e try (MS/MS), which is more spe cific, sen si -
tive, re li able, and com pre hen sive than tra di tional as says, has in creased the num ber of ge netic con di tions that can be di ag nosed
through neo na tal screen ing pro grams at birth. To day dif fer ent coun tries have dif fer ent list of dis eases in cluded in screen ing pro -
grams. This is due to the spe cif ics of the health sys tem of coun tries, the avail able fi nan cial re sources, the ac tiv ity of the pro fes sional
com mu nity and the so cial ori en ta tion of so ci ety as a whole. The main task in the adop tion of screen ing pro grams is to keep a bal ance
be tween quan ti ta tive (num ber of screened dis eases) and qual ity (screen ing ef fi ciency) in di ca tors. In re cent years, with the help of
tan dem mass spec trom e try, tech nol o gies for de tec tion of lysosomal stor age dis eases have been ac tively de vel oped. Pi lot pro jects of
dif fer ent coun tries have shown the ef fec tive ness of this method. They have made it pos si ble to clar ify the fre quency of dis eases and
the range of mu ta tions. So the pos si bil ity of in cor po rat ing LSD tests into mass screen ing is widely dis cussed to day. The NGS method,
which al lows rel a tively quick search for mu ta tions in a large num ber of genes, has also proved to be an ef fec tive way of di ag nos ing in -
her ited met a bolic dis eases. The pros pect of im ple ment ing NGS in NBS pro grams is ac tively dis cussed. This method has some prob -
lems, such as clin i cal anal y sis, in ter pre ta tion of re sults, stor age of se quenc ing data.

Key words: dried blood spots, new born screen ing, tan dem mass spec trom e try, in her ited met a bolic dis eases, lysosomal stor age
dis or der.
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Ââå äå íèå

Â ïî ñëåä íèå ãî äû, ïðåæ äå âñå ãî áëà ãî äà ðÿ òåõ íî ëî ãèè
òàí äåì íîé ìàññ-ñïåê òðî ìåò ðèè, ïî ÿ âè ëèñü âîç ìîæ íî ñòè
ðàñ øè ðå íèÿ íåî íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà íà äå ñÿò êè ðàç ëè÷ -
íûõ çà áî ëå âà íèé. Â íå êî òî ðûõ ñòðà íàõ Åâ ðî ïû, ÑØÀ,
Êà íà äå ïðî ãðàì ìû îá ñëå äî âà íèÿ íî âî ðîæ äåí íûõ âêëþ -
÷à þò îò 10 äî 40 çà áî ëå âà íèé. Â Ðîñ ñèé ñêîé Ôå äå ðà öèè
âî ïðîñ î ïî ý òàï íîì ðàñ øè ðå íèè ñêðè íèí ãà íî âî ðîæ äåí -
íûõ âî øåë â ïå ðå ÷åíü ïî ðó ÷å íèé Ïðå çè äåí òà Ïðà âè òå ëü -
ñò âó ÐÔ ïðè îá ñóæ äå íèè «Íà öè î íà ëü íîé ñòðà òå ãèè äåé ñò -
âèé â èí òå ðå ñàõ äå òåé» â íî ÿá ðå 2016 ãî äà.

Ìàñ ñî âûé ñêðè íèíã — êîì ï ëåêñ ìå ðî ïðè ÿ òèé, êî -
òî ðûå çà òðà ãè âà åò ìíî ãèå àñ ïåê òû ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîé 
ïî ìî ùè íà ñå ëå íèþ: ýòè ÷å ñêèå, ýêî íî ìè ÷å ñêèå, ìå äè -
öèí ñêèå è îð ãà íè çà öè îí íûå. Ïî ý òî ìó âíå ñå íèå äî ïîë -
íå íèé â ïðî ãðàì ìû íåî íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà — ñëîæ -
íàÿ è ìíî ãî ãðàí íàÿ çà äà ÷à. Ñ îä íîé ñòî ðî íû, î÷å âèä íî, 
÷òî ðàç âè òèå òåõ íî ëî ãèé òå ñ òè ðî âà íèÿ, ïî ÿâ ëå íèå íî -
âûõ ìå òî äîâ ëå ÷å íèÿ, ïî çâî ëÿ åò óâå ëè ÷èòü ÷èñ ëî òå ñ òè -
ðó å ìûõ áî ëåç íåé, ÷òî äà åò ïî ëåç íûå ðå çó ëü òà òû äëÿ âû -
ÿâ ëåí íûõ ïðè ñêðè íèí ãå ïà öè åí òîâ è èõ ñå ìåé. Ñ äðó -
ãîé ñòî ðî íû, âíå äðå íèå ñî âðå ìåí íûõ òåõ íî ëî ãèé ìàñ -
ñî âî ãî òå ñ òè ðî âà íèÿ íóæ íî ïðî âî äèòü ñ îñòî ðîæ íî -
ñòüþ, ÷òî áû ñî áëþ äàòü áà ëàíñ ìåæ äó ïî ëü çîé ýòèõ ïðî -
ãðàìì è èõ ïî òåí öè à ëü íûì ðè ñ êîì êàê äëÿ îò äå ëü íûõ
èí äè âè äîâ, òàê è äëÿ îá ùå ñòâà.

Â îá çî ðå ïðåä ñòàâ ëå íû äàí íûå î ñî ñòî ÿ íèè íåî íà òà -
ëü íî ãî ñêðè íèí ãà â Ðîñ ñèé ñêîé Ôå äå ðà öèè è äðó ãèõ
ñòðà íàõ ìè ðà, êëþ ÷å âûõ àñ ïåê òàõ ìàñ ñî âî ãî ñêðè íè ðî -
âà íèÿ íà íà ñëåä ñò âåí íûå çà áî ëå âà íèÿ, åãî ïðîá ëå ìàõ è
ïåð ñ ïåê òè âàõ.

Îïðå äå ëå íèå è êðè òå ðèè ñêðè íèí ãà

Ñêðè íèíã — îä íî èç âàæ íåé øèõ ïðî ôè ëàê òè ÷å ñêèõ
ìå ðî ïðè ÿ òèé â ñôå ðå çäðà âî îõ ðà íå íèÿ. Ïî îä íî ìó èç
îïðå äå ëå íèé «ñêðè íèíã âêëþ ÷à åò êëè íè ÷å ñêèå è ëà áî ðà -
òîð íûå îá ñëå äî âà íèÿ èí äè âè äó ó ìîâ, ó êî òî ðûõ íà ìî ìåíò 
îá ñëå äî âà íèÿ íåò ïðîá ëåì ñî çäî ðî âü åì, ñ öå ëüþ âû ÿâ ëå -
íèÿ çà áî ëå âà íèÿ, ïðåä ðàñ ïî ëî æåí íî ñòè ê áî ëåç íè èëè
ôàê òî ðîâ ðè ñ êà, êî òî ðûå ïî âû øà þò ðèñê ðàç âè òèÿ çà áî -
ëå âà íèÿ». Ïðè ýòîì âî ìíî ãèõ ïóá ëè êà öè ÿõ ïîä ÷åð êè âà -
åò ñÿ, ÷òî ëþ áûå ïðî ãðàì ìû ñêðè íèí ãà èìå þò îïðå äå ëåí -
íûå ðè ñ êè, è â õî äå èõ ðå à ëè çà öèè âû ÿâ ëåí íûì èí äè âè -
äàì ñ ïî âû øåí íûì ðè ñ êîì çà áî ëå âà íèÿ ñ áî ëü øåé âå ðî -
ÿò íî ñòüþ äîë æíà áûòü îêà çà íà ïî ìîùü, à íå ïðè ÷è íåí
âðåä, äà ëü íåé øè ìè òå ñ òà ìè èëè ëå ÷å íè åì [1].

Ñêðè íèíã íà íà ñëåä ñò âåí íûå áî ëåç íè ïðî âî äèò ñÿ
ñ ïðè ìå íå íè åì áèî õè ìè ÷å ñêèõ è èì ìó íî ëî ãè ÷å ñêèõ
ìå òî äîâ è íàè áî ëåå ÷à ñ òî îí îñó ùå ñò â ëÿ åò ñÿ â ïå ðè îä
íî âî ðîæ äåí íî ñòè. Ñðå äè íà ñëåä ñò âåí íûõ áî ëåç íåé, íà
êî òî ðûå ïðî âî äèò ñÿ ìàñ ñî âûé ñêðè íèíã, íàè áî ëåå ñó -
ùå ñò âåí íóþ äî ëþ ñî ñòàâ ëÿ þò íà ñëåä ñò âåí íûå áî ëåç íè
îá ìå íà âå ùåñòâ (ÍÁÎ), òàê êàê ìíî ãèå èç íèõ ñî ïðÿ æå -
íû ñ òÿ æå ëû ìè êëè íè ÷å ñêè ìè íà ðó øå íè ÿ ìè è äëÿ ðÿ äà
èç íèõ ðàç ðà áî òà íû ýô ôåê òèâ íûå ìå òî äû ëå ÷å íèÿ [2].

Îä íèì èç íàè áî ëåå âàæ íûõ âî ïðî ñîâ ïðè âíå äðå íèè
â çäðà âî îõ ðà íå íèå ïðî ãðàìì ñêðè íèí ãà ÿâ ëÿ åò ñÿ îïðå -
äå ëå íèå ïå ðå ÷íÿ áî ëåç íåé, íà êî òî ðûå ïðî âî äèò ñÿ ìàñ -
ñî âîå îá ñëå äî âà íèå.

Â 1968 ã. Óèë ñîí è Äæàí ã íåð (Wil son and Jun g ner)
îïóá ëè êî âà ëè ìî íî ãðà ôèþ «Ïðèí öè ïû è ïðàê òè êà
ñêðè íèí ãà íà âû ÿâ ëå íèå çà áî ëå âà íèé». Ýòîò òðóä îñòà -
åò ñÿ âàæ íåé øåé ðà áî òîé, ïî ñâÿù¸ííîé ñêðè íèí ãó [3].
Êðè òå ðèè, ïðåä ëî æåí íûå Óèë ñî íîì è Äæàí ã íå ðîì, áû -
ëè âïî ñëåä ñò âèè äî ïîë íå íû ìíî ãè ìè ýê ñ ïåð òà ìè è îð -
ãà íè çà öè ÿ ìè, â òîì ÷èñ ëå Ñî âå òîì Åâ ðî ïû [4], è â íà -
ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ ôîð ìó ëè ðó þò ñÿ ñëå äó þ ùèì îá ðà çîì:

1. Çà áî ëå âà íèå, íà êî òî ðîå íà öå ëå íà ïðî ãðàì ìà
ñêðè íèí ãà, äîë æíî áûòü âàæ íîé ìå äè êî-ñî öè à ëü íîé
ïðîá ëå ìîé âñëåä ñò âèå âû ñî êî ãî óðîâ íÿ ñìåð ò íî ñòè, òÿ -
æå ñòè åãî òå ÷å íèÿ, ýêî íî ìè ÷å ñêèõ èëè ñî öè à ëü íûõ èç -
äåð æåê ãî ñó äàð ñò âà.

2. Ïà òî ãå íåç áî ëåç íè äîë æåí áûòü õî ðî øî èçó ÷åí,
ó çà áî ëå âà íèÿ äîë æåí áûòü íà ÷à ëü íûé ñêðû òûé ïå ðè îä, 
ëè áî äîë æíû áûòü îïðå äå ëå íû ôàê òî ðû ðè ñ êà, êî òî ðûå
ìîæ íî áû ëî áû âû ÿ âèòü ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì äèà ãíî ñ òè ÷å -
ñêèõ òå ñ òîâ. Òå ñ òû äîë æíû áûòü âû ñî êî ÷óâ ñò âè òå ëü íû -
ìè è ñïå öè ôè÷ íû ìè ïî îò íî øå íèþ ê äàí íî ìó çà áî ëå -
âà íèþ, à òàê æå ïðè åì ëå ìû ìè äëÿ îá ñëå äó å ìî ãî èí äè âè -
äó ó ìà.

3. Îáÿ çà òå ëü íûì óñëî âè åì ñêðè íèí ãà ÿâ ëÿ åò ñÿ âîç -
ìîæ íîñòü àäåê âàò íî ãî ëå ÷å íèÿ èëè èíî ãî âìå øà òå ëü ñò -
âà. Àäåê âàò íîñòü ëå ÷å íèÿ îïðå äå ëÿ åò ñÿ äî êà çàí íîé êëè -
íè ÷å ñêîé ýô ôåê òèâ íî ñòüþ, ýòè ÷å ñêîé è ïðà âî âîé ïðè -
åì ëå ìî ñòüþ.

4. Ñêðè íèíã ñ ïî ñëå äó þ ùèì ïðî âå äå íè åì ìå äè öèí -
ñêî ãî âìå øà òå ëü ñò âà íà ðàí íåé ñòà äèè áî ëåç íè äîë æåí
îáåñ ïå ÷è âàòü ëó÷ øèé ïðî ãíîç äëÿ áî ëü íî ãî, ÷åì åãî ëå -
÷å íèå ïðè ïî ÿâ ëå íèè ñèì ï òî ìîâ áî ëåç íè.

Ñå ãîä íÿ âå äåò ñÿ áóð íàÿ ïî ëå ìè êà îò íî ñè òå ëü íî äî -
ïîë íå íèé è èç ìå íå íèé äàí íûõ êðè òå ðè åâ. Íî âûå òåõ -
íî ëî ãèè ïî çâî ëÿ þò ïðî âî äèòü â ðàì êàõ îä íî ãî òå ñ òà
îá ñëå äî âà íèå íà ìíî æå ñò âî áî ëåç íåé, â òîì ÷èñ ëå, âû -
ÿâ ëÿòü çà áî ëå âà íèÿ, êî òî ðûå íå ïîä äà þò ñÿ ëå ÷å íèþ
èëè âñòðå ÷à þò ñÿ ñ êðàé íå íèç êîé ÷à ñ òî òîé, òî åñòü íå
ïîä õî äÿ ïîä âñå êðè òå ðèè ñêðè íèí ãà. Ñëå äó åò ëè òå ñ òè -
ðî âàòü íà çà áî ëå âà íèå, åñ ëè äëÿ íå ãî íåò ëå ÷å íèÿ? Íå -
îá õî äè ìî ëè òå ñ òè ðî âà íèå íî âî ðîæ äåí íûõ íà áî ëåç íè, 
êî òî ðûå ìà íè ôå ñòè ðó þò â ïîçä íåì âîç ðà ñ òå? ×üè èí -
òå ðå ñû ÿâ ëÿ þò ñÿ ïðè î ðè òåò íû ìè: ñå ìüè èëè ðå áåí êà?
Åñ ëè ñòî è ìîñòü ëå ÷å íèÿ çà áî ëå âà íèÿ âû ñî êà, íî îíî
ïî çâî ëÿ åò ñïà ñ òè æèçíü ðå áåí êà, ñòî èò ëè âêëþ ÷àòü åãî 
â ïðî ãðàì ìû ñêðè íèí ãà? Ýòî äà ëå êî íå ïîë íûé ïå ðå -
÷åíü âî ïðî ñîâ, êî òî ðûå çà äà þò ýê ñ ïåð òû, ïðåä ñòà âè òå -
ëè îá ùå ñòâåí íûõ îð ãà íè çà öèé è îð ãà íè çà òî ðû çäðà âî -
îõ ðà íå íèÿ, íî îä íî çíà÷ íûõ îò âå òîâ íà íèõ ïî êà íåò.

Êàæ äàÿ ñòðà íà íà îñíî âà íèè âîç ìîæ íî ñòåé ñè ñ òå ìû
çäðà âî îõ ðà íå íèÿ, ãå íå òè ÷å ñêèõ îñî áåí íî ñòåé ïî ïó ëÿ -
öèè äîë æíà âû äå ëÿòü ïå ðå ÷åíü ïðè î ðè òåò íûõ äëÿ ìàñ -
ñî âî ãî ñêðè íèí ãà çà áî ëå âà íèé.
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Íî âûå òåõ íî ëî ãèè ìàñ ñî âî ãî ñêðè íè ðî âà íèÿ
íî âî ðîæ äåí íûõ — âîç ìîæ íî ñòè è îãðà íè ÷å íèÿ

Â ïî ñëåä íèå äå ñÿ òè ëå òèÿ ïî ÿ âè ëèñü âû ñî êî ïðî èç âî -
äè òå ëü íûå ìóëü òè ïëåê ñ íûå òåõ íî ëî ãèè, ïî çâî ëÿ þ ùèì
â îä íîì àíà ëè çå îïðå äå ëÿòü ìàð êå ðû ìíî æå ñò âà çà áî ëå -
âà íèé. Îä íà èç íèõ — òàí äåì íàÿ ìàññ-ñïåê òðî ìåò ðèÿ
(ÌÑ/ÌÑ), êî òî ðàÿ ïî çâî ëÿ åò èç ìå ðÿòü êîí öåí ò ðà öèè
ìå òà áî ëè òîâ è àê òèâ íîñòü ôåð ìåí òîâ. Âòî ðàÿ òåõ íî ëî -
ãèÿ — âû ñî êî ïðî èç âî äè òå ëü íîå ïà ðàë ëå ëü íîå ñåê âå íè -
ðî âà íèå (NGS), ïî çâî ëÿ þùåå èñ ñëå äî âàòü ïî ñëå äî âà -
òåëü íîñòü ìíî æå ñò âà ãå íîâ îä íî âðå ìåí íî.

Òàí äåì íàÿ ìàññ-ñïåê òðî ìåò ðèÿ

Íî âàÿ âå õà â ìàñ ñî âîì ñêðè íèí ãå íî âî ðîæ äåí íûõ
íà ÷à ëàñü ñ ïðè ìå íå íèÿ òåõ íî ëî ãèè ÌÑ/ÌÑ. Ýòîò ìå -
òîä, ïî çâî ëÿ þ ùèé ñ áî ëü øîé òî÷ íî ñòüþ â ìèê ðî êî ëè -
÷å ñò âàõ áèî ìà òå ðè à ëà îïðå äå ëÿòü êîí öåí ò ðà öèè ñî òåí
ðàç ëè÷ íûõ ñî å äè íå íèé, çà âî å âàë ëè äè ðó þ ùèå ïî çè öèè
â äèà ãíî ñ òè êå ìíî ãèõ ÍÁÎ [5]. Îïðå äå ëÿÿ óíè êà ëü íûå
äëÿ êàæ äî ãî ñî å äè íå íèÿ ñî îò íî øå íèÿ ìàñ ñû ê çà ðÿ äó è
ñðàâ íè âàÿ êîí öåí ò ðà öèè âå ùåñòâ ñ âíóò ðåí íè ìè ñòàí -
äàð òà ìè, òåõ íî ëî ãèÿ äà åò òî÷ íóþ êî ëè ÷å ñò âåí íóþ è êà -
÷å ñò âåí íóþ îöåí êó ñî å äè íå íèé. Ïðè ìå íå íèå ÌÑ/ÌÑ
â ïðî ãðàì ìàõ îá ñëå äî âà íèÿ íî âî ðîæ äåí íûõ ïî çâî ëÿ åò
ïðî âî äèòü ñêðè íèíã áî ëåå ÷åì 40 ôîðì ÍÁÎ, îò íî ñÿ -
ùèõ ñÿ ê 3 ãðóï ïàì (àìè íî à öè äî ïà òèè, îð ãà íè ÷å ñêèå

àöè äó ðèè è äå ôåê òû ìè òî õîí ä ðè à ëü íî ãî b-îêè ñëå íèÿ).
Â ñðåä íåì, ñóì ìàð íàÿ ÷à ñ òî òà ÍÁÎ, âû ÿâ ëÿ å ìûõ
ÌÑ/ÌÑ, ñî ñòàâ ëÿ åò 1:2000-1:5000 íî âî ðîæ äåí íûõ
(âêëþ ÷àÿ ôå íèë êå òî íó ðèþ), íî â çà âè ñè ìî ñòè îò ãå íå -
òè ÷å ñêèõ îñî áåí íî ñòåé ïî ïó ëÿ öèé îíà ìî æåò ðàç ëè ÷à -
òü ñÿ (òàáë. 1).

×óâ ñò âè òå ëü íî ñòè è ñïå öè ôè÷ íîñòü ÌÑ/ÌÑ íå îäè -
íà êî âà äëÿ ðàç íûõ çà áî ëå âà íèé [6]. Â ÷à ñò íî ñòè, ñëîæ -
íî ñòè âîç íè êà þò ïðè äèà ãíî ñ òè êå íå êî òî ðûõ íà ðó øå -
íèé îá ìå íà àìè íî êèñ ëîò (íå äî ñòà òî÷ íî ñòè îð íè òèí -
òðàí ñêàð áî ìè ëà çû, ãî ìî öè ñ òè íó ðèè) è îð ãà íè ÷å ñêèõ
àöè äó ðèé (íå äî ñòà òî÷ íî ñòè áèî òè íè äà çû, ìå òèë ìà ëî -
íî âîé àöè äó ðèè), ïî ñêî ëü êó ïðè ýòèõ áî ëåç íÿõ íå ó âñåõ 
ïà öè åí òîâ â íåî íà òà ëü íûé ïå ðè îä âû ÿâ ëÿ þò ñÿ çíà ÷è -
ìûå èç ìå íå íèÿ êîí öåí ò ðà öèè ìàð êåð íûõ ìå òà áî ëè òîâ,

èëè ìàð êåð íå ÿâ ëÿ åò ñÿ âû ñî êî ñïå öè ôè÷ íûì è òðå áó -
þò ñÿ òå ñ òû âòî ðîé ëè íèè äëÿ ïî âû øå íèÿ ñïå öè ôè÷ íî -
ñòè ñêðè íèí ãà [7, 8]. Ñ ðî ñ òîì ÷èñ ëà ìå òà áî ëè ÷å ñêèõ çà -
áî ëå âà íèé, âû ÿâ ëÿ å ìûõ ÌÑ/ÌÑ, ïî âû øà åò ñÿ è ñëîæ -
íîñòü ïîä òâåð æ äà þ ùåé äèà ãíî ñ òè êè, êî òî ðàÿ ìî æåò
âêëþ ÷àòü äî ïîë íè òå ëü íîå èç ìå ðå íèå êîí öåí ò ðà öèè ìå -
òà áî ëè òîâ, ôåð ìåí ò íûé àíà ëèç èëè ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå -
òè ÷å ñêîå òå ñ òè ðî âà íèå.

Ñ 2000-õ ãî äîâ ïî ÿ âè ëàñü åùå îä íà îá ëàñòü ïðè ìå íå -
íèÿ ìå òî äà ÌÑ/ÌÑ — îïðå äå ëå íèå àê òèâ íî ñòè ôåð -
ìåí òîâ â ïÿò íàõ âû ñó øåí íîé êðî âè ïó òåì èç ìå ðå íèÿ
êîí öåí ò ðà öèè ïðî äóê òîâ ðå àê öèè ïî ñëå èí êó áà öèè îá -
ðàç öà ñî ñïå öè ôè ÷å ñêèì äëÿ ôåð ìåí òîâ ñóá ñò ðà òîì [18]. 
Ýòî äà ëî âîç ìîæ íîñòü ïðî âî äèòü ñå ëåê òèâ íûé è ìàñ ñî -
âûé ñêðè íèíã íà ëè çî ñîì íûå áî ëåç íè íà êîï ëå íèÿ
(ËÁÍ), äëÿ êî òî ðûõ ñó ùå ñò âó þò ìå òî äû ïà òî ãå íå òè ÷å -
ñêî ãî ëå ÷å íèÿ. Àê òèâ íîñòü ôåð ìåí òîâ â ïÿò íàõ âû ñó -
øåí íîé êðî âè ïðè ìàñ ñî âîì ñêðè íèí ãå ìîæ íî èç ìå -
ðÿòü êàê ìå òî äîì ÌÑ/ÌÑ, òàê è ôëþ î ðè ìåò ðè ÷å ñêèì
ìå òî äîì [19, 20]. Ìàñ ñî âûé ñêðè íèíã, ïðî âåä¸ííûé
â ðàç íûõ ñòðà íàõ, ïî çâî ëèë óòî÷ íèòü ÷à ñ òî òû ýòèõ áî -
ëåç íåé (òàáë. 2). Íà ïðè ìåð, ðàñ ÷åò íàÿ ÷à ñ òî òà áî ëåç íè
Ôàá ðè ïî ðå çó ëü òà òàì ñêðè íèí ãà â Èòà ëèè ñî ñòà âè ëà
1:3100, ÷òî â 15—20 ðàç âû øå, ÷åì ïðåä ïî ëà ãà ëîñü ðà íåå
ïî äàí íûì ëè òå ðà òó ðû [21]. Â øòà òå Íüþ-Éîðê â òå ÷å -
íèè 3 ëåò ïðî âî äè ëè ìàñ ñî âûé ñêðè íèíã íà áî ëåçíü
Êðàá áå. Äî ïðî âå äå íèÿ ñêðè íèí ãà, ðàñ ÷åò íàÿ ÷à ñ òî òà
áî ëåç íè ñî ñòàâ ëÿ ëà 1:100 000 íî âî ðîæ äåí íûõ. Ïî ðå -
çóëü òà òàì ñêðè íèí ãà — 5:100 000 [22].

Ýòè ïè ëîò íûå ïðî åê òû íå òî ëü êî ïî çâî ëè ëè óòî÷ -
íèòü ÷à ñ òî òó çà áî ëå âà íèé è ñïåêòð ìó òà öèé, íî è ïî ñòà -
âè ëè ðÿä âî ïðî ñîâ ïå ðåä ýê ñ ïåð òà ìè. Òàê, ó áî ëü øèí ñò -
âà âû ÿâ ëåí íûõ ïà öè åí òîâ ïðè ñêðè íèí ãå íà áî ëåçíü
Ôàá ðè áû ëè âû ÿâ ëå íû ìó òà öèè, êî òî ðûå ïðè âî äÿò
ê ïîçä íåé ôîð ìå áî ëåç íè (ìà íè ôå ñòà öèÿ íà 4—5 äå ñÿ -
òè ëå òèè æèç íè) ñ ïðå è ìó ùå ñò âåí íûì ïî ðà æå íè åì ñåð -
äå÷ íîé ìûø öû [21, 30]. Èç 25 äå òåé ñ ïî ëî æè òå ëü íû ìè
ðå çó ëü òà òà ìè ñêðè íèí ãà íà áî ëåçíü Êðàá áå òî ëü êî ó 2
ïî ÿ âè ëèñü ñèì ï òî ìû çà áî ëå âà íèÿ, îñòà ëü íûå áû ëè áåñ -
ñèì ï òîì íû ìè [31]. Ýòè ïðè ìå ðû äå ìîí ñò ðè ðó þò âîç -
ìîæ íîñòü âû ÿâ ëÿòü ïà öè åí òîâ ñî âñå ìè ôîð ìà ìè áî ëåç -
íè, â òîì ÷èñ ëå è ìà íè ôå ñòè ðó þ ùè ìè ó âçðîñ ëûõ.
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Òàá ëè öà 1
Ñóì ìàð íàÿ ÷à ñ òî òà ÍÁÎ, âû ÿâ ëÿ å ìûõ ìå òî äîì ÌÑ/ÌÑ

Ñòðà íà Ñóì ìàð íàÿ ÷à ñ òî òà ÍÁÎ Ëè òå ðà òó ðà

Êè òàé 1 : 5800 [9]

Òàé âàíü 1 : 5882 [10]

Êî ðåÿ 1 : 2000 [11]

ßïî íèÿ 1 : 9330 [12]

Ãåð ìà íèÿ 1 : 2517 [13]

Ñå âåð íàÿ Àìå ðè êà 1 : 4000 [14, 15]

Ãîí êîíã 1 : 4122 [17]

Êà òàð 1 : 1327 [16]



Îò ñóò ñò âèå äî ñòî âåð íûõ äàí íûõ îá ýô ôåê òèâ íî ñòè íà -
÷à ëà òå ðà ïèè â äî ñèì ï òî ìà òè ÷å ñêèé ïå ðè îä, âû ñî êàÿ ñòî è -
ìîñòü ëå ÷å íèÿ íå ïî çâî ëÿ þò äàòü îä íî çíà÷ íóþ îöåí êó ïðè
ïðè íÿ òèè ðå øå íèÿ î ìàñ ñî âîì ñêðè íèí ãå íà ËÁÍ [20].

Âû ñî êî ïðî èç âî äè òå ëü íîå ïà ðàë ëå ëü íîå ñåê âå íè ðî âà íèå

Â ïî ñëåä íåå âðåìÿ îá ñóæ äà åò ñÿ âîç ìîæ íîñòü ïðè ìå -
íå íèÿ òåõ íî ëî ãèè NGS äëÿ ìàñ ñî âî ãî îá ñëå äî âà íèÿ íî -
âî ðîæ äåí íûõ. Ýòè òåõ íî ëî ãèè çíà ÷è òå ëü íî óïðî ñ òè ëè
ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êó ìíî ãèõ çà áî ëå âà íèé, âêëþ ÷àÿ ãå íå -
òè ÷å ñêè ãå òå ðî ãåí íûå ñî ñòî ÿ íèÿ è êðàé íå ðåä êèå áî ëåç -
íè. Áå çó ñëîâ íî, óâå ëè ÷èòü ÷èñ ëî òå ñ òè ðó å ìûõ çà áî ëå âà -
íèé äî íå ñêî ëü êèõ òû ñÿ÷, ïðè îä íîé è òîé æå ñòî è ìî ñòè 
òå ñ òà ïðè âëå êà òå ëü íî. Â áëè æàé øèå ãî äû ñëå äó åò îæè -
äàòü àê òèâ íîå âíå äðå íèå ýòî ãî ìå òî äà â êëè íè ÷å ñêóþ
ïðàê òè êó. Âîç ìîæ íî, ÷òî îíà çà ìå íèò MS/MS â ìàñ ñî -
âîì ñêðè íèí ãå íî âî ðîæ äåí íûõ â áó äó ùåì, íî ñó ùå ñò âó -
åò ðÿä îáú åê òèâ íûõ îãðà íè ÷å íèé, êî òî ðûå íå ïî çâî ëÿ þò 
øè ðî êî ïðè ìå íÿòü NGS óæå ñå ãîä íÿ. Âû ñî êàÿ ñòî è -
ìîñòü àíà ëè çà, ïðîá ëå ìû õðà íå íèÿ è çà ùè òû ãå íå òè ÷å -
ñêèõ äàí íûõ, ñëîæ íî ñòè èí òåð ï ðå òà öèè íî âûõ ãå íå òè -
÷å ñêèõ âà ðè àí òîâ, îò ñóò ñò âèå ÷åò êèõ ãå íî-ôå íî òè ïè ÷å -
ñêèõ êîð ðå ëÿ öèé è âû ÿâ ëå íèå çà áî ëå âà íèé äëÿ êî òî ðûõ
íåò ëå ÷å íèÿ — âîò äà ëå êî íå ïîë íûé ïå ðå ÷åíü ýòèõ îãðà -
íè ÷å íèé [32]. Âî-ïåð âûõ, ñëå äó åò îò ìå òèòü, ÷òî ÷óâ ñò âè -
òå ëü íîñòü NGS äëÿ êîí ê ðåò íûõ áî ëåç íåé íå âñå ãäà ìî -
æåò áûòü òî÷ íî îïðå äå ëå íà, è îíà ìî æåò áûòü íè æå, ÷åì 
ñó ùå ñò âó þ ùèå áèî õè ìè ÷å ñêèå òå ñ òû èç-çà îñî áåí íî -
ñòåé ñïåê ò ðà ìó òà öèé ïðè êîí ê ðåò íîé ïà òî ëî ãèè â êîí -
ê ðåò íîé ïî ïó ëÿ öèè, ïî ñêî ëü êó äà ëå êî íå âñå ìó òà öèè
îäè íà êî âî ýô ôåê òèâ íî âû ÿâ ëÿ þò ñÿ ýòèì ìå òî äîì.

Âî-âòî ðûõ, ïðîá ëå ìó ïðåä ñòàâ ëÿ åò èí òåð ï ðå òà öèÿ
ðå çó ëü òà òîâ ÄÍÊ-àíà ëè çà íî âî ðîæ äåí íûõ. Ãå íî-ôå íî -
òè ïè ÷å ñêèå êîð ðå ëÿ öèè äëÿ ìíî ãèõ çà áî ëå âà íèé òî÷ íî
íå óñòà íîâ ëå íû. Äà æå ïðè îä íîì ãå íî òè ïå ìî ãóò íà áëþ -
äà òü ñÿ ðàç ëè÷ íûå êëè íè ÷å ñêèå ôå íî òè ïû, ÷òî ïî êà çà íî
ïðè ðÿ äå íà ñëåä ñò âåí íûõ áî ëåç íåé [33, 34]. Òàê æå NGS
ïî çâî ëÿ åò âû ÿâ ëÿòü íå òî ëü êî áî ëü íûõ, íî è íî ñè òå ëåé

áî ëåç íåé èëè êîì áè íà öèè âà ðè àí òîâ ïî ñëå äî âà òå ëü íî -
ñòè ÄÍÊ, êî òî ðûå íå ïðè âî äÿò ê ðàç âè òèþ ñå ðü åç íûõ
íà ðó øå íèé. Â ýòîé ñè òó à öèè äå òÿì, èìå þ ùèì ïî ëî æè -
òå ëü íûå ðå çó ëü òà òû òå ñ òè ðî âà íèÿ, áó äóò ïðî âå äå íû äî -
ïîë íè òå ëü íûå èñ ñëå äî âà íèÿ èëè äà æå ëå ÷å íèå, â êî òî -
ðûõ îíè íå íóæ äà þò ñÿ, ÷òî ìî æåò èìåòü íå ãà òèâ íûå ïî -
ñëåä ñò âèÿ äëÿ âñåé ñå ìüè, ïðè âî äÿ ê íå î áîñ íî âàí íîé
ñòðåñ ñî âîé ñè òó à öèè. Òàê æå ñëå äó åò ó÷è òû âàòü ñëîæ íî -
ñòè, âîç íè êà þ ùèå ïðè ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîì êîí ñó ëü -
òè ðî âà íèè ñå ìüè. Âðà ÷ó-ãå íå òè êó áó äåò äî âî ëü íî ñëîæ -
íî èí òåð ï ðå òè ðî âàòü è îáú ÿñ íèòü ñå ìüå çíà ÷å íèå âñåõ
íàé äåí íûõ âà ðè àí òîâ ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ÄÍÊ [35].

Â-òðå òü èõ, ïðîá ëå ìó ïðåä ñòàâ ëÿ åò õðà íå íèå áî ëü øî -
ãî îáú å ìà äàí íûõ, ïî ëó ÷åí íûõ â ðå çó ëü òà òå ñåê âå íè ðî -
âà íèÿ ìå òî äîì NGS. Íå îá õî äè ìî ïðå äó ñìàò ðè âàòü âû -
ñî êóþ ñòå ïåíü èõ çà ùè òû è îò ðà áà òû âàòü ìå õà íèç ìû äî -
ñòó ïà ê ýòèì äàí íûì ðàç ëè÷ íûõ êà òå ãî ðèé èñ ñëå äî âà òå -
ëåé. Ðå øå íèå ýòîé ïðîá ëå ìû ìî æåò çíà ÷è òå ëü íî ïî âëè -
ÿòü íà ñòî è ìîñòü ïðî ãðàìì ìàñ ñî âî ãî òå ñ òè ðî âà íèÿ
ñ ïðè ìå íå íè åì NGS [33]. Êðî ìå òî ãî, îãðà íè ÷å íèå ïðè -
ìå íå íèÿ ìå òî äà â ïðî ãðàì ìàõ ìàñ ñî âî ãî ñêðè íèí ãà ñâÿ -
çà íî ñ òåì, ÷òî, íå ñìîò ðÿ íà íà ìå òèâ øè å ñÿ òåí äåí öèè
ê ñíè æå íèþ ñòî è ìî ñòè NGS, ýòà òåõ íî ëî ãèÿ âñå åùå äî -
âî ëü íî äî ðî ãî ñòî ÿ ùàÿ, îñî áåí íî â ñðàâ íå íèè ñ ïðè ìå -
íÿ å ìû ìè áèî õè ìè ÷å ñêè ìè ìå òî äà ìè.

Íå ñìîò ðÿ íà íå ñî ìíåí íóþ ïðè âëå êà òå ëü íîñòü òà êèõ
ìóëüò ïëåê ñ íûõ òåõ íî ëî ãèé êàê ÌÑ/ÌÑ è NGS, î÷å âèä -
íî, ÷òî ýòè ìè ìå òî äà ìè ìî ãóò áûòü âû ÿâ ëå íû íå âñå íà -
ðó øå íèÿ îá ìå íà. Ìå òî äè êè äèà ãíî ñ òè êè ìå òî äîì
ÌÑ/ÌÑ ìó êî âèñ öè äî çà, ãà ëàê òî çå ìèè è àä ðå íî ãå íè -
òàëü íî ãî ñèí ä ðî ìà èëè íå ðàç ðà áî òà íû, ñëîæ íû, èëè
èìå þò íèç êóþ ÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòüþ ïî ñðàâ íå íèþ ñ äðó -
ãè ìè ìå òî äà ìè. Âðîæ äåí íûé ãè ïî òè ðå îç íå ìî æåò áûòü
äèà ãíî ñ òè ðî âàí ìå òî äîì NGS, òàê êàê áî ëü øèí ñò âî
ñëó ÷à åâ ýòîé áî ëåç íè íå íà ñëåä ñò âåí íûå.

Âîç ìîæ íî, êîì áè íà öèÿ áèî õè ìè ÷å ñêèõ è ìî ëå êó -
ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèõ ìå òî äîâ äëÿ ìàñ ñî âî ãî ñêðè íèí ãà
ïî çâî ëèò ñäå ëàòü åãî íàè áî ëåå ýô ôåê òèâ íûì â áó äó ùåì.
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×à ñ òî òà ËÁÍ, âû ÿâ ëÿ å ìûõ â ïè ëîò íûõ ïðî ãðàì ìàõ ìàñ ñî âî ãî ñêðè íèí ãà

Çà áî ëå âà íèå/ñòðà íà ÑØÀ, øòàò Âà -
øèí ã òîí

[27]

Òàé âàíü
[24, 25]

Âåí ã ðèÿ [26] Àâ ñò ðèÿ [28] Èòà ëèÿ [21] ÑØÀ, øòàò
Íüþ-Éîðê
[22, 23]

Áî ëåçíü Ïîì ïå 1 : 30 000 1 : 35 000 1 : 4447 —
1 : 20 012

1 : 8684 íä íä

ÌÏÑ I 1 : 30 000 íä íä íä íä íä

Áî ëåçíü Ãî øå íä íä 1 : 13 341 1 : 17 368 íä íä

Áî ëåçíü Êðàá áå íä íä íä íä íä 1 : 140 000

Áî ëåçíü Íè ìàí íà-Ïè êà
òèï À/Â

íä íä 1 : 40 024 —
1 : 20 012

íä íä íä

Áî ëåçíü Ôàá ðè 1 : 3859 1:1 250 íä 1 : 3859 1 : 3100 íä

Îá ùàÿ ÷à ñ òî òà ËÁÍ 1 : 7800
(3 ôîð ìû

ËÁÍ)

íä 1 : 2354 —
1 : 4447

(5 ôîðì ËÁÍ)

1 : 2315
(4 ôîð ìû

ËÁÍ)

íä íä



Ïðî ãðàì ìû ñêðè íèí ãà, îñó ùå ñò â ëÿ å ìûå 
â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ â ðàç íûõ ñòðà íàõ

Â 2000 ãî äó ãðóï ïà Àìå ðè êàí ñêîé àêà äå ìèè ïå äè àò -
ðèè (AAP) ïî ñêðè íèí ãó íî âî ðîæ äåí íûõ îïóá ëè êî âà ëà
îò ÷åò, îçà ãëàâ ëåí íûé «Ñêðè íèíã íî âî ðîæ äåí íûõ: ïëà -
íû íà áó äó ùåå — íå îá õî äè ìîñòü îïðå äå ëå íèÿ ãî ñó äàð -
ñò âåí íûõ öå ëåé â îò íî øå íèè ñêðè íèí ãî âûõ ïðî ãðàìì»
[36]. Â ýòîì îáú åì íîì äî êó ìåí òå ÌÑ/ÌÑ áû ëà ïðè çíà -
íà òåõ íî ëî ãè ÷å ñêèì äî ñòè æå íè åì, êî òî ðîå, âå ðî ÿò íî,
ïî âëèÿ åò íà ÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü, ñïå öè ôè÷ íîñòü è ìàñ ø -

òàá ñêðè íèí ãà íî âî ðîæ äåí íûõ. Îä íà êî â äî êó ìåí òå àê -

öåíò áûë ñäå ëàí íå íà åå ïðå è ìó ùå ñò âàõ, à íà îïà ñå íè -

ÿõ, ñâÿ çàí íûõ ñî ñïî ñîá íî ñòüþ ìå òî äà «âû ÿâ ëÿòü èí äè -

âè äîâ ñ ìå òà áî ëè ÷å ñêè ìè íà ðó øå íè ÿ ìè, äëÿ êî òî ðûõ íà 

òå êó ùèé ìî ìåíò íå ñó ùå ñò âó åò ýô ôåê òèâ íûõ ìå òî äîâ

ëå ÷å íèÿ».

Ñå ãîä íÿ ñè òó à öèÿ â ÑØÀ êàð äè íà ëü íî èç ìå íè ëàñü

— 98 è 83% íî âî ðîæ äåí íûõ â ÑØÀ òå ñ òè ðó þò ñÿ ìå òî -

äîì ÌÑ/ÌÑ íà 20 è 30 íà ðó øå íèé, ñî îò âåò ñò âåí íî. Âíå 

âñÿ êèõ ñî ìíå íèé, ñòîëü áû ñò ðàÿ ýâî ëþ öèÿ îáú ÿñ íÿ åò ñÿ
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Ðå êî ìåí äà öèè Àìå ðè êàí ñêî ãî êîë ëå ãèè ìå äè öèí ñêèõ ãå íå òè êîâ

 ïî ïðî ãðàì ìå ðàñ øè ðå íèÿ ìàñ ñî âî ãî ñêðè íèí ãà íî âî ðîæ äåí íûõ

Îñíîâ íàÿ ïà íåëü Äî ïîë íè òå ëü íàÿ ïà íåëü

1. Ïðî ïè î íî âàÿ àöè äå ìèÿ 1. Ìå òèë ìà ëî íî âàÿ àöè äó ðèÿ ñ ãî ìî öè ñ òè íó ðèåé

2. Ìå òèë ìà ëî íî âàÿ àöè äå ìèÿ (íå äî ñòà òî÷ íîñòü ìå òèë ìà -
ëî íèêë ÊîÀ ìó òà çû)

2. Ìà ëî íî âàÿ àöè äå ìèÿ

3. Ìå òèë ìà ëî íî âàÿ àöè äå ìèÿ (íà ðó øå íèÿ îá ìå íà êî áà ëà ìè íà) 3. Èçî áó òè ðèë ã ëè öè íó ðèÿ

4. Èçî âà ëå ðè à íî âàÿ àöè äó ðèÿ 4. 2-ìå òèë áó òè ðèë ã ëè öè íó ðèÿ

5. 3-ìå òèë ê ðî òî íèë-ÊîÀ êàð áîê ñè ëà çû íå äî ñòà òî÷ íîñòü 5. 3-Ìå òèë ã ëó òà êî íî âàÿ àöè äó ðèÿ

6. 3-ãèä ðî êñè-3 ìå òèë ã ëó òà ðî âàÿ àöè äó ðèÿ 6. 2-Ìå òèë-3-ãèä ðî êñè ìàñ ëÿí íàÿ àöè äó ðèÿ

7. Íå äî ñòà òî÷ íîñòü ñèí òå òà çû õî ëî êàð áîê ñè ëàç 7. Êî ðîò êî öå ïî ÷å÷ íîé àöèë-ÊîÀ äå ãèä ðî ãå íà çû æèð íûõ
êèñ ëîò íå äî ñòà òî÷ íîñòü

8. b-êå òî òè î ëà çû íå äî ñòà òî÷ íîñòü 8. Ñðåä íå/êî ðîò êî öå ïî ÷å÷ íîé 3- ãèä ðî êñè àöèë-ÊîÀ äå ãèä -
ðî ãå íà çû æèð íûõ êèñ ëîò íå äî ñòà òî÷ íîñòü

9. Ãëó òà ðî âàÿ àöè äå ìèÿ òèï 1 9. Ãëó òà ðî âàÿ àöè äó ðèÿ òèï II

10. Íà ðó øå íèÿ òðàíñ ïîð òà êàð íè òè íà 10. Ñðåä íå öå ïî ÷å÷ íîé êå òî à öèë Êî À òè î ëà çû íå äî ñòà òî÷ íîñòü

11. Íå äî ñòà òî÷ íîñòü ñðåä íå öå ïî ÷å÷ íîé àöèë-ÊîÀ äå ãèä ðî -
ãå íà çû æèð íûõ êèñ ëîò

11. 2,4 äè å íî èë-ÊîÀ ðå äóê òà çû íå äî ñòà òî÷ íîñòü

12. Íå äî ñòà òî÷ íîñòü î÷åíü äëèí íî öå ïî ÷å÷ íîé àöèë-ÊîÀ
äå ãèä ðî ãå íà çû æèð íûõ êèñ ëîò

12. Êàð íè òèí ïà ëü ìè òî èë òðàíñ ôå ðà çû íå äî ñòà òî÷ íîñòü
òèï I

13. Íå äî ñòà òî÷ íîñòü äëèí íî öå ïî ÷å÷ íîé -3- ãèä ðî êñè
àöèë-ÊîÀ äå ãèä ðî ãå íà çû æèð íûõ êèñ ëîò

13. Êàð íè òèí ïà ëü ìè òî èë òðàíñ ôå ðà çû íå äî ñòà òî÷ íîñòü
òèï II

14. Íå äî ñòà òî÷ íîñòü ìè òî õîí ä ðè à ëü íî ãî òðè ôóí ê öè î íà ëü -
íî ãî áåë êà

14. Íå äî ñòà òî÷ íîñòü êàð íè òèí àöèë êàð íè òèí òðàíñ ëî êà çû

15. Àð ãè íè íÿí òàð íàÿ àöè äó ðèÿ 15. Àð ãè íè íå ìèÿ

16. Öèò ðóë ëè íå ìèÿ òèï 1 16. Öèò ðóë ëè íå ìèÿ òèï II

17. Áî ëåçíü ñ çà ïà õîì êëå íî âî ãî ñè ðî ïà ìî ÷è (ëåé öè íîç) 17. Ãè ïåð ìå òè î íè íå ìèÿ

18. Ãî ìî öè ñ òè íó ðèÿ 18. Ãè ïåð ôå íè ëà ëà íè íå ìèÿ

19. Êëàñ ñè ÷å ñêàÿ ôå íèë êå òî íó ðèÿ 19. Íà ðó øå íèÿ áèî ñèí òå çà áèî ïòå ðè íà

20. Òè ðî çè íå ìèÿ òèï 1 20. Íà ðó øå íèÿ ðå ãå íå ðà öèè áèî ïòå ðè íà

21. Âðîæ äåí íûé ãè ïî òè ðå îç 21. Òè ðî çè íå ìèÿ òèï II

22. Âðîæ äåí íàÿ ãè ïåð ï ëà çèÿ êî ðû íàä ïî ÷å÷ íè êîâ 22. Òè ðî çè íå ìèÿ òèï III

23. Ñåð ïî âèä íîê ëå òî÷ íàÿ àíå ìèÿ 23. Äðó ãèå ãå ìàã ëî áè íî ïà òèè

24. Áå òà-òà ëàñ ñå ìèÿ 24. Íå î ñòà òî÷ íîñòü ãà ëàê òî ý ïè ìå ðà çû

25. S, C áî ëåçíü 25. Íå äî ñòà òî÷ íîñòü ãà ëàê òî êè íà çû

26. Íå äî ñòà òî÷ íîñòü áèî òè íè äà çû

27. Ìó êî âèñ öè äîç

28. Êëàñ ñè ÷å ñêàÿ ãà ëàê òî çå ìèÿ

29. Âðîæ äåí íàÿ òó ãî ó õîñòü



ðÿ äîì ôàê òî ðîâ, ñðå äè êî òî ðûõ ñëå äó åò íà çâàòü óñè ëèÿ

îá ùå ñòâåí íî ñòè, ïî ëè òè ÷å ñêèå ìå ðû è ïî âû øå íèå èí -

òå ðå ñà ñðåäñòâ ìàñ ñî âîé èí ôîð ìà öèè ê ðàñ øè ðåí íî ìó

ñêðè íèí ãó íî âî ðîæ äåí íûõ, õî òÿ îñíîâ íîé ïðè ÷è íîé

ñëå äó åò ñ÷è òàòü ïóá ëè êà öèþ ýê ñ ïåð ò íûõ îöå íîê. Â ÷à ñò -

íî ñòè, âàæ íóþ ðîëü ñûã ðàë îò ÷åò ýê ñ ïåð ò íîé ãðóï ïû

Àìå ðè êàí ñêîé êîë ëå ãèè ìå äè öèí ñêîé ãå íå òè êè

(ACMG), êî òî ðûé áûë ñî ñòàâ ëåí ïî ïî ðó ÷å íèþ Áþðî

ïî îõ ðà íå çäî ðî âüÿ ìà òå ðè è ðå áåí êà ïî îïè ñà íèþ ïðî -

öåñ ñà îïðå äå ëå íèÿ ïå ðå ÷íÿ çà áî ëå âà íèé äëÿ âêëþ ÷å íèÿ

â óíè âåð ñà ëü íûé è åäè íûé ñïè ñîê ïðî ãðàì ìû ñêðè íèí -

ãà íî âî ðîæ äåí íûõ (òàáë. 3) [37, 38]. Ýê ñ ïåð ò íàÿ ãðóï ïà

âû äå ëè ëà 29 çà áî ëå âà íèé — ñïè ñîê, íà çû âà å ìûé

«îñíîâ íîé» ïà íå ëüþ. Â ïåð âóþ ãðóï ïó âêëþ ÷å íû 3 ôîð -

ìû ãå ìî ãëî áè íî ïà òèé, 6 àìè íî à öè äó ðèé, 5 íà ðó øå íèé

îêèñ ëå íèÿ æèð íûõ êèñ ëîò, 9 îð ãà íè ÷å ñêèõ àöè äó ðèé è

åùå 6 ðàç ëè÷ íûõ ñî ñòî ÿ íèé: âðîæ äåí íûé ãè ïî òè ðå îç,

ìó êî âèñ öè äîç, ãà ëàê òî çå ìèÿ, àä ðå íî ãåí òè òà ëü íûé ñèí -

ä ðîì, äå ôè öèò áèî òè íè äà çû è âðîæ äåí íàÿ òó ãî ó õîñòü.
Äâà äöàòü èç ýòèõ ñî ñòî ÿ íèé âû ÿâ ëÿ þò ñÿ ÌÑ/ÌÑ-àíà -
ëè çîì àìè íî êèñ ëîò è àöèë êàð íè òè íîâ [39]. Ïðè ðîæ äå -
íèè áî ëü øèí ñò âî íî âî ðîæ äåí íûõ ñ ýòè ìè ÍÁÎ è äðó -
ãè ìè íà ñëåä ñò âåí íû ìè áî ëåç íÿ ìè íå èìå þò êëè íè ÷å -
ñêèõ ïðî ÿâ ëå íèé, è ïåð âûå ñèì ï òî ìû â çà âè ñè ìî ñòè îò
ôîð ìû áî ëåç íåé ïî ÿâ ëÿ þò ñÿ â âîç ðà ñ òå îò 14 äíåé äî 1
ãî äà æèç íè. Ïðè ìå íå íèå äëÿ ëå ÷å íèÿ ýòèõ áî ëåç íåé
ñïå öè à ëè çè ðî âàí íî ãî ëå ÷åá íî ãî ïè òà íèÿ, ïà òî ãå íå òè -
÷å ñêèõ ëå êàð ñò âåí íûõ ïðå ïà ðà òîâ è âè òà ìè íîâ, ïî çâî -
ëÿ åò çíà ÷è òå ëü íî ñíè çèòü èí âà ëè äè çà öèþ è ñìåð ò íîñòü
áî ëü íûõ [2].

Åùå 25 çà áî ëå âà íèé, 22 èç êî òî ðûõ òàê æå âû ÿâ ëÿ þò -
ñÿ ÌÑ/ÌÑ, áû ëè âû äå ëå íû ýê ñ ïåð òà ìè â äî ïîë íè òå ëü -
íûé ïå ðå ÷åíü, ïî ñêî ëü êó èõ ÷à ñ òî òà, òå ÷å íèå, ýô ôåê -
òèâ íîñòü äèà ãíî ñ òè êè è ëå ÷å íèÿ ïî êà íå îïðå äå ëå íû,
íî îíè ïî òåí öè à ëü íî ìî ãóò áûòü äèà ãíî ñ òè ðî âà íû ìå -
òî äîì ÌÑ/ÌÑ.

8

ÍÀ Ó× ÍÛÅ ÎÁ ÇÎ ÐÛ

Òàá ëè öà 4
Íåî íà òà ëü íûé ñêðè íèíã íà ÍÁÎ â ñòðà íàõ Åâ ðî ïû

Ãî ñó -
äàð ñò âî

Äå ìî ãðà ôèÿ Çà áî ëå âà íèÿ, âêëþ ÷åí íûå â òå êó ùèå ïðî ãðàì ìû íåî íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà

Ïî ïó -
ëÿ öèÿ

(Õ1000) 
(2012)

Ðîæ äà -
å ìîñòü 
(Õ1000

)
(2012)

Äà òà
íà ÷à ëà
íåî íà -
òà ëü íî -

ãî
ñêðè -
íèí ãà

Ñòå ïåíü
îõ âà òà
ïðî -

ãðàì ìû

Âðîæ 
äåí -
íûé

ãè ïî -
òå ðè -

îç

Ôå -
íèë -
êå òî -
íó -
ðèÿ

Ãà -
ëàê -
òî çå -
ìèÿ

Ñåð -
ïî -
âèä -
íî-êë
å òî÷ -
íàÿ
àíå -
ìèÿ

Àä -
ðå -

íî ãå -
íè òà -
ëü -
íûé
ñèí -
ä ðîì

Íå -
äî -
ñòà -
òî÷ -
íîñòü 
áèî -
òè íè -
äà çû

Ìó -
êî -
âèñ -
öè -
äîç

Íå -
äî -
ñòà -
òî÷ -
íîñòü 
Ã6Ô
Ä

Îñíî
â íûå
àìè -
íî à -
öè -
äî -
ïà -
òèè

Âòî -
ðè÷ -
íûå
àìè -
íî à -
öè -
äî -
ïà -
òèè

Îñíî
â íûå
íà ðó -
øå -
íèÿ
áå -

òà-îê
èñ ëå -
íèÿ

Âòî -
ðè÷ -
íûå

íà ðó -
øå -
íèÿ
áå -

òà-îê
èñ ëå -
íèÿ

Îñíî
â íûå
îð ãà -
íè ÷å -
ñêèå
àöè -
äó -
ðèè

Âòî -
ðè÷ -
íûå

îð ãà -
íè ÷å -
ñêèå
àöè -
äó -
ðèè

Äðó -
ãèå

Ïî -
òå ðÿ
ñëó õà

Êðè -
òè ÷å -
ñêèå
âðîæ 
äåí -
íûå
ïî -
ðî êè
ñåð -
ä öà

Àë áà -
íèÿ

3162 40 ? Íà ÷à ëî ðå à ëè çà öèè ïðî ãðàì ìû

Àí äîð -
ðà

78 -- ? Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à à à â â á

Àð ìå -
íèÿ

2969 41 2005 Íà öè î -
íà ëü íûé

à

Àâ ñò ðèÿ 8464 80 1967 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à à à à à à à à à à à

Àçåð -
áàé -
äæàí

9309 168 Íåò äàí íûõ

Áå ëà -
ðóñü

9405 103 1978 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à

Áå ëü ãèÿ 11 060 129 1964 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à á à à á à à à á

Áîñ íèÿ
è Ãåð -

öå ãî âè -
íà

3834 34 2000 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à

Áîë ãà -
ðèÿ

7278 70 1978 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à

Õîð âà -
òèÿ

4307 41 1978 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à

Êèïð 1129 13 1989 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à

×å õèÿ 10 660 118 1975 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à à à à à à à

Äà íèÿ 5598 64 1975 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à à à à à á

Ýñ òî -
íèÿ

1291 14 1993 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à á á á á
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Ãî ñó -
äàð ñò âî

Äå ìî ãðà ôèÿ Çà áî ëå âà íèÿ, âêëþ ÷åí íûå â òå êó ùèå ïðî ãðàì ìû íåî íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà

Ïî ïó -
ëÿ öèÿ

(Õ1000)
(2012)

Ðîæ äà -
å ìîñòü
(Õ1000) 
(2012)

Äà òà
íà ÷à ëà
íåî íà -
òà ëü íî -

ãî
ñêðè -
íèí ãà

Ñòå ïåíü
îõ âà òà
ïðî -

ãðàì ìû

Âðîæ 
äåí -
íûé

ãè ïî -
òå ðè -

îç

Ôå -
íèë -
êå òî -
íó -
ðèÿ

Ãà -
ëàê -
òî çå -
ìèÿ

Ñåð -
ïî -
âèä -
íî-êë
å òî÷ -
íàÿ
àíå -
ìèÿ

Àä -
ðå -

íî ãå -
íè òà -
ëü -
íûé
ñèí -
ä ðîì

Íå -
äî -
ñòà -
òî÷ -
íîñòü 
áèî -
òè íè -
äà çû

Ìó -
êî -
âèñ -
öè -
äîç

Íå -
äî -
ñòà -
òî÷ -
íîñòü 
Ã6Ô
Ä

Îñíî
â íûå
àìè -
íî à -
öè -
äî -
ïà -
òèè

Âòî -
ðè÷ -
íûå
àìè -
íî à -
öè -
äî -
ïà -
òèè

Îñíî
â íûå
íà ðó -
øå -
íèÿ
áå -

òà-îê
èñ ëå -
íèÿ

Âòî -
ðè÷ -
íûå

íà ðó -
øå -
íèÿ
áå -

òà-îê
èñ ëå -
íèÿ

Îñíî
â íûå
îð ãà -
íè ÷å -
ñêèå
àöè -
äó -
ðèè

Âòî -
ðè÷ -
íûå

îð ãà -
íè ÷å -
ñêèå
àöè -
äó -
ðèè

Äðó -
ãèå

Ïî -
òå ðÿ
ñëó õà

Êðè -
òè ÷å -
ñêèå
âðîæ 
äåí -
íûå
ïî -
ðî êè
ñåð -
ä öà

Ôèí -
ëÿí äèÿ

5408 61 1984 Íà öè î -
íà ëü íûé

à â â à

Ôðàí -
öèÿ

63 937 792 1967 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à à à â â á

Ãðó çèÿ 4358 59 2007 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à

Ãåð ìà -
íèÿ

82 800 794 1969 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à à à à à à à à á á

Ãðå öèÿ 11 125 110 1974 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à à

Âåí ã -
ðèÿ

9976 98 1975 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à à à à à à à à à

Èñ ëàí -
äèÿ

326 5 1972 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à à à à à à

Èð ëàí -
äèÿ

4576 71 1966 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à à à à

Èòà ëèÿ 60 885 563 1973 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à á á á á á á á á á á á á á á

Êî ñî âî Íà ÷à ëî ðå à ëè çà öèè ïðî ãðàì ìû

Ëàò âèÿ 2060 23 1985 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à

Ëèõ òåí -
ø òåéí

37 -- 1965 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à à à à à à à à à

Ëèò âà 3028 34 1975 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à

Ëþê -
ñåì áóðã

524 6 1968 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à à à

Ìà êå -
äî íèÿ

2106 23 2002 Íà öè î -
íà ëü íûé

à

Ìà ëü òà 428 4 ? Íà öè î -
íà ëü íûé

à à

Ìîë äî -
âà

3514 43 1989 Íà öè î -
íà ëü íûé

à

Ìî íà êî 38 -- ? Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à à à â â á

×åð íî -
ãî ðèÿ

621 7 2007 Íà öè î -
íà ëü íûé

à

Ãîë ëàí -
äèÿ

16 714 180 1974 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à à à à à à à à à á

Íîð âå -
ãèÿ

4994 62 1965 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à à à à à à à à à

Ïî ëü øà 38 211 411 1964 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à à à à à à à à

Ïîð òó -
ãà ëèÿ

10 604 94 1979 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à à à à à à á

Ðó ìû -
íèÿ

21 755 224 1999 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à

Ðîñ ñèÿ 143
170

1690 1984 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à à à à á

Ñàí
Ìà ðè íî

31 -- ? Íà öè î -
íà ëü íûé

à à á á á á á á á á á á á á á á

Ñåð áèÿ 9553 94 1982 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à

Ñëî âà -
êèÿ

5446 58 1972 Íà öè î -
íà ëü íûé

à à à à à



Â ïî ñëåä íèå ãî äû ÷èñ ëî çà áî ëå âà íèé, âêëþ÷¸ííûõ
â ïðî ãðàì ìû íåî íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà â ìè ðå, çíà ÷è -
òåëü íî óâå ëè ÷è ëîñü. Îä íà êî åäè íî ãî ïðåä ñòàâ ëå íèÿ îá
èõ ïå ðå ÷íå íåò íå òî ëü êî â ñòðà íàõ ÅÑ, íî è â îò äå ëü íûõ 
øòà òàõ ÑØÀ è Êà íà äû (òàáë. 4) [40]. Íà ÷à ëó ïðî âå äå -
íèÿ ñêðè íèí ãà â Ðîñ ñèé ñêîé Ôå äå ðà öèè íà ôå äå ðà ëü -
íîì óðîâ íå (ÔÊÓ è âðîæ äåí íûé ãè ïî òè ðå îç) ïî ñëó æè -
ëà ïðî ãðàì ìû «Äå òè Ðîñ ñèè» â 1993 ã. Íî âûé ýòàï ðàç -
âè òèÿ äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèõ îá ñëå äî âà íèé íî âî ðîæ äåí íûõ
â íà øåé ñòðà íå íà ÷àë ñÿ â 2006 ã., êîã äà â ðàì êàõ ïðè î -
ðè òåò íî ãî íà öè î íà ëü íî ãî ïðî åê òà «Çäî ðî âüå» ïðî ãðàì -
ìà íåî íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà áû ëà ðàñ øè ðå íà äî ïÿ òè
çà áî ëå âà íèé (ãà ëàê òî çå ìèÿ, ìó êî âèñ öè îç, àä ðå íî ãå íè -
òà ëü íûé ñèí ä ðîì, ôå íèë êå òî íó ðèÿ, è âðîæ äåí íûé ãè -
ïî òè ðå îç) [41]. Ðàç íè öà â êî ëè ÷å ñò âå çà áî ëå âà íèé,
âêëþ ÷åí íûõ â ïðî ãðàì ìû ñêðè íèí ãà â ðàç íûõ ñòðà íàõ,
ñâÿ çà íà ñ îñî áåí íî ñòÿ ìè ñè ñ òå ìû çäðà âî îõ ðà íå íèÿ,
èìå þ ùè ìè ñÿ ôè íàí ñî âû ìè ðå ñóð ñà ìè, àê òèâ íî ñòüþ
ïðî ôåñ ñè î íà ëü íî ãî ñî îá ùå ñò âà è ñî öè à ëü íîé îðè åí òè -
ðî âàí íî ñòüþ îá ùå ñòâà â öå ëîì. Ïðè ýòîì ñëå äó åò îò ìå -
òèòü, ÷òî ïðè ïðè íÿ òèè ïðî ãðàìì ñêðè íèí ãà òðå áó åò ñÿ
ñî áëþ ñ òè áà ëàíñ ìåæ äó êî ëè ÷å ñò âåí íû ìè (÷èñ ëî ñêðè -
íè ðó å ìûõ çà áî ëå âà íèé) è êà ÷å ñò âåí íû ìè (ýô ôåê òèâ -
íîñòü ñêðè íèí ãà) ïî êà çà òå ëÿ ìè, ÷òî áû ïî ëü çà ñêðè íèí -
ãà ïå ðå âå øè âà ëà åãî âîç ìîæ íûå íå ãà òèâ íûå ïî ñëåä ñò -
âèÿ.

Èí ôîð ìà öèÿ î íåî íà òà ëü íîì ñêðè íèí ãå 
è ýòè ÷å ñêèå àñ ïåê òû ìàñ ñî âî ãî ñêðè íèí ãà

Îöåí êà ñî îò íî øå íèÿ «âðåä-ïî ëü çà» îò âíå äðå íèÿ

ïðî ãðàìì ìàñ ñî âî ãî îá ñëå äî âà íèÿ íà ñå ëå íèÿ äîë æíà

èìåòü ïåð âî ñòå ïåí íîå çíà ÷å íèå ïðè èõ ïëà íè ðî âà íèè.

Ñ îä íîé ñòî ðî íû, ïðå è ìó ùå ñò âà ñêðè íèí ãà î÷å âèä íû:

ðàí íÿÿ äèà ãíî ñ òè êà è ñâîå âðå ìåí íî íà ÷à òîå ëå ÷å íèå çà -

áî ëå âà íèÿ óëó÷ øà þò ïðî ãíîç æèç íè è çäî ðî âüÿ ïà öè åí -

òà. Â âû èã ðû øå îêà çû âà åò ñÿ è ñè ñ òå ìà çäðà âî îõ ðà íå íèÿ 

èç-çà ýêî íî ìèè ðå ñóð ñîâ ïðè ëå ÷å íèè çà áî ëå âà íèé íà

ðàí íåé ñòà äèè ïà òî ëî ãè ÷å ñêî ãî ïðî öåñ ñà. Ñ äðó ãîé ñòî -

ðî íû, ñêðè íèíã-òå ñ òû, íå ñìîò ðÿ íà èõ âû ñî êóþ ÷óâ ñò -

âè òå ëü íîñòü è ñïå öè ôè÷ íîñòü, íå äî ñòè ãà þò àá ñî ëþò -

íîé äî ñòî âåð íî ñòè, ïî ñêî ëü êó íå èñê ëþ ÷å íû òåõ íè ÷å -

ñêèå è ÷å ëî âå ÷å ñêèå îøèá êè è ñó ùå ñò âó þò îáú åê òèâ íûå 

îãðà íè ÷å íèÿ ïðè ìå íÿ å ìûõ ìå òî äîâ òå ñ òè ðî âà íèÿ.

Â ñâÿ çè ñ ýòèì, ñêðè íèíã ìî æåò íà íå ñ òè îïðå äå ëåí íûé

âðåä. Ïðåæ äå âñå ãî, ðå÷ü èäåò î ëîæ íî ïî ëî æè òå ëü íûõ

ðå çó ëü òà òàõ ñêðè íèí ãà, à ðàñ øè ðå íèå ïà íå ëè ìàñ ñî âî ãî

ñêðè íèí ãà íå èç áåæ íî ïðè âî äèò ê óâå ëè ÷å íèþ êî ëè ÷å -

ñò âà òà êèõ ðå çó ëü òà òîâ. Òàê ïðî âå äåí íàÿ â ÑØÀ îöåí êà

ðàñ øè ðå íèÿ ïðî ãðàì ìû ìàñ ñî âî ãî ñêðè íèí ãà íà íå ñêî -

ëü êî äå ñÿò êîâ çà áî ëå âà íèé ñâè äå òå ëü ñò âó åò î ëîæ íî ïî -

ëî æè òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òàõ áî ëåå ÷åì ó 51 000 äå òåé åæå -

ãîä íî äà æå ïðè âû ñî êîé ñïå öè ôè÷ íî ñòè òå ñ òà (99,9%)
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Òàá ëè öà 4 (îêîí÷àíèå)

Ãî ñó -
äàð ñò âî

Äå ìî ãðà ôèÿ Çà áî ëå âà íèÿ, âêëþ ÷åí íûå â òå êó ùèå ïðî ãðàì ìû íåî íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà

Ïî ïó -
ëÿ öèÿ
(Õ1000

)
(2012)

Ðîæ äà -
å ìîñòü
(Õ1000)
(2012)

Äà òà
íà ÷à ëà
íåî íà -
òà ëü íî -

ãî
ñêðè -
íèí ãà

Ñòå ïåíü
îõ âà òà

ïðî ãðàì -
ìû

Âðîæ 
äåí -
íûé

ãè ïî -
òå ðè -

îç

Ôå -
íèë -
êå òî -
íó -
ðèÿ

Ãà -
ëàê -
òî çå -
ìèÿ

Ñåð -
ïî -
âèä -
íî-êë
å òî÷ -
íàÿ
àíå -
ìèÿ

Àä -
ðå -

íî ãå -
íè òà -
ëü -
íûé
ñèí -
ä ðîì

Íå -
äî -
ñòà -
òî÷ -
íîñòü 
áèî -
òè íè -
äà çû

Ìó -
êî -
âèñ -
öè -
äîç

Íå -
äî -
ñòà -
òî÷ -
íîñòü 
Ã6Ô
Ä

Îñíî
â íûå
àìè -
íî à -
öè -
äî -
ïà -
òèè

Âòî -
ðè÷ -
íûå
àìè -
íî à -
öè -
äî -
ïà -
òèè

Îñíî
â íûå
íà ðó -
øå -
íèÿ
áå -

òà-îê
èñ -
ëå -
íèÿ

Âòî -
ðè÷ -
íûå

íà ðó -
øå -
íèÿ
áå -

òà-îê
èñ -
ëå -
íèÿ

Îñíî
â íûå
îð ãà -
íè ÷å -
ñêèå
àöè -
äó -
ðèè

Âòî -
ðè÷ -
íûå

îð ãà -
íè ÷å -
ñêèå
àöè -
äó -
ðèè

Äðó -
ãèå

Ïî -
òå ðÿ
ñëó õà

Êðè -
òè ÷å -
ñêèå
âðîæ 
äåí -
íûå
ïî -
ðî êè
ñåð -
ä öà

Ñëî âå -
íèÿ

2068 21 1979 Íà öè î íà -
ëü íûé

à à

Èñ ïà -
íèÿ

46 755 493 1968 Íà öè î íà -
ëü íûé

à à à à à à à à à à à à à à á

Øâå öèÿ 9511 114 1965 Íà öè î íà -
ëü íûé

à à à à à à à à à à à à

Øâåé -
öà ðèÿ

7997 82 1965 Íà öè î íà -
ëü íûé

à à à à à à à à à à à

Òóð öèÿ 73 997 1268 1987 Íà öè î íà -
ëü íûé

à à à à

Óêðà è íà 45 530 495 ? Íà öè î íà -
ëü íûé

à à á à

Âå ëè -
êîá ðè -
òà íèÿ

62 783 771 1969 Íà öè î íà -
ëü íûé

à à à à à à à à á

Âñå ãî 833
410

9665 45 41 10 7 19 12 16 1 22 6 17 10 17 8 0 12 7

Ïðè ìå ÷à íèå. Äàí íûå ïî Ðîñ ñèè â îðè ãè íà ëü íîé ñòà òüå ïðè âå äå íû íå òî÷ íûå, â òàá ëè öó âíå ñå íà êîð ðåê òè ðîâ êà àâ òî ðà ìè äàí íîé ïóá ëè -
êà öèè.
à — îá ùå íà öè î íà ëü íûé ñêðè íèíã; á — íå ïîë íûé îõ âàò; â — íà ÷àò ñ 1 ÿí âà ðÿ 2015 ã.



[42]. Ê íå ãà òèâ íûì ïî ñëåä ñò âè ÿì ýê ñ ïåð òû îò íî ñÿò è
òî, ÷òî èí äè âè äó ó ìû ñ îò ðè öà òå ëü íû ìè ðå çó ëü òà òà ìè íå 
áó äóò îá ñëå äî âà òü ñÿ äà ëü øå íà çà áî ëå âà íèÿ, âêëþ ÷åí -
íûå â ñêðè íèíã, íå ñìîò ðÿ íà òî, ÷òî ó íå êî òî ðûõ èç íèõ
ìî ãóò áûòü ëîæ íî îò ðè öà òå ëü íûå ðå çó ëü òà òû [43, 44].

Ê âîç ìîæ íûì íå ãà òèâ íûì ïî ñëåä ñò âè ÿì ãå íå òè ÷å -
ñêî ãî ñêðè íèí ãà ìîæ íî îò íå ñ òè ïñè õî ëî ãè ÷å ñêèé
ñòðåññ ó ðî äè òå ëåé, âû çâàí íûé èí ôîð ìà öèåé î ðå áåí êå, 
êî òî ðóþ íå ëü çÿ èñ ïî ëü çî âàòü äëÿ îïðå äå ëåí íî ãî ëè÷ íî -
ãî âû áî ðà èëè êî òî ðóþ òðóä íî ïî íÿòü è èí òåð ï ðå òè ðî -
âàòü; ÷ðåç ìåð íîå äàâ ëå íèå íà èõ ëè÷ íûé âû áîð ñî ñòî -
ðî íû îá ùå ñòâà, âðà ÷åé, ÷ëå íîâ ñå ìüè; ñî öè à ëü íóþ ñòèã -
ìà òè çà öèþ ïàð ñ ïî âû øåí íûì ãå íå òè ÷å ñêèì ðè ñ êîì
èëè óêëî íÿ þ ùèõ ñÿ îò ïðåä ëà ãà å ìî ãî ãå íå òè ÷å ñêî ãî
ñêðè íèí ãà; ðàñ êðû òèå ãå íå òè ÷å ñêîé èí ôîð ìà öèè î äðó -
ãèõ ÷ëå íàõ ñå ìüè; íå ïðà âî ìåð íîå èñ ïî ëü çî âà íèå èí -
ôîð ìà öèè è äè ñê ðè ìè íà öèþ íà îñíî âà íèè ðå çó ëü òà òîâ
òå ñ òà ïðè èñ ïî ëü çî âà íèè äàí íûõ òðå òü è ìè ñòî ðî íà ìè.
Â ýòîé ñâÿ çè ýê ñ ïåð òà ìè îá ñóæ äà þò ñÿ ñëå äó þ ùèå ýòè -
÷å ñêèå ïðîá ëå ìû ãå íå òè ÷å ñêî ãî ñêðè íèí ãà: äîá ðî âî ëü -
íîñòü (îáÿ çà òå ëü íîñòü), ïðîá ëå ìû ëè÷ íî ãî âû áî ðà è
ðàç ëè÷ íûõ ôîðì ïðè íóæ äå íèÿ, çà ùè òû êîí ôè äåí öè à -
ëü íî ñòè ïî ëó ÷åí íûõ äàí íûõ, äè ñê ðè ìè íà öèè è ñòèã ìà -
òè çà öèè ïî ãå íå òè ÷å ñêèì ïðè çíà êàì [45]. Ïî ìíå íèþ
áî ëü øèí ñò âà ýê ñ ïåð òîâ, èí ôîð ìà öèÿ ÿâ ëÿ åò ñÿ îä íèì èç 
öåí ò ðà ëü íûõ ýëå ìåí òîâ ñî âðå ìåí íîé ìå äè êî-ñà íè òàð -
íîé ïî ìî ùè âî îá ùå è ñêðè íèí ãà, â ÷à ñò íî ñòè. Àäåê âàò -
íàÿ è ñâîå âðå ìåí íàÿ èí ôîð ìà öèÿ ÿâ ëÿ åò ñÿ íàè áî ëåå
ýòè÷ íûì ïîä õî äîì ïðè âíå äðå íèè ïðî ãðàìì ìàñ ñî âî ãî
îá ñëå äî âà íèÿ [41]. Ñêðè íèí ãó äîë æíà ïðåä øå ñò âî âàòü
èí ôîð ìà öèÿ î åãî öå ëÿõ, çà äà ÷àõ è âîç ìîæ íûõ àëü òåð -
íà òè âàõ äëÿ ñå ìüè. Ïðè íå áëà ãî ïðè ÿò íûõ ðå çó ëü òà òàõ
òå ñ òîâ íå îá õî äè ìî ïðî âî äèòü ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîå
êîí ñó ëü òè ðî âà íèå. Èí ôîð ìà öèÿ äîë æíà áûòü ïðåä ñòàâ -
ëå íà ñå ìü ÿì â äî ñòóï íîé è ïî íÿò íîé ôîð ìå è îïè ñû -
âàòü âåñü ñêðè íèí ãî âûé ïðî öåññ, âêëþ ÷àÿ ïî ñëå äó þ ùèå 
òå ñ òû, íå êî òî ðûå èç êî òî ðûõ ìî ãóò íî ñèòü èí âà çèâ íûé
õà ðàê òåð èëè òðå áî âàòü ãîñ ïè òà ëè çà öèè â ñòà öè î íàð
(ïî âòîð íûé çà áîð êðî âè äëÿ ïðî âå äå íèÿ ïîä òâåð æ äà þ -
ùåé äèà ãíî ñ òè êè, ïðî âå äå íèå íà ãðó çî÷ íûõ òå ñ òîâ
â óñëî âè ÿõ ñòà öè î íà ðà è ò.ä.), à òàê æå íå êî òî ðûå àñ ïåê -
òû ïî ñëå äó þ ùåé òå ðà ïèè, ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêèå âî ïðî -
ñû. Ïî ìíå íèþ ýê ñ ïåð òîâ, îíà äîë æíà ïðå äî ñòàâ ëÿ òü ñÿ
íå äëÿ òî ãî, ÷òî áû ñïî ñîá ñò âî âàòü ó÷à ñ òèþ ïà öè åí òà
â ïðî ãðàì ìå ñêðè íèí ãà, à ÷òî áû ïî ÿñ íèòü çíà ÷å íèå ýòî -
ãî òå ñ òè ðî âà íèÿ è äàòü ïîë íóþ êàð òè íó âîç ìîæ íûõ ïî -
ñëåä ñò âèé â ñëó ÷àå îò êà çà îò ñêðè íèí ãà è â ñëó ÷àå åãî
ïðî âå äå íèÿ. Â ðå çó ëü òà òå äîë æíî áûòü ïîä ïè ñà íî îò äå -
ëü íîå èí ôîð ìè ðî âàí íî ãî ñî ãëà ñèå ñå ìüè ó÷à ñò âî âàòü
â òå ñ òè ðî âà íèè, ÷òî ïðè íÿ òî â áî ëü øèí ñò âå ñòðàí Åâ ðî -
ïû è øòà òîâ ÑØÀ. Âî ìíî ãèõ ñòðà íàõ â èí ôîð ìè ðî âàí -
íîì ñî ãëà ñèè óïî ìè íà åò ñÿ âîç ìîæ íîñòü äëè òå ëü íî ãî
õðà íå íèÿ ïÿ òåí âû ñó øåí íîé êðî âè è èõ èñ ïî ëü çî âà íèÿ
â äà ëü íåé øåì äëÿ íà ó÷ íûõ èñ ñëå äî âà íèé [46]. Ñëå äó åò
îò ìå òèòü, ÷òî èí ôîð ìà öè îí íàÿ êîì ïî íåí òà ïðî ãðàì ìû
íåî íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà â ÐÔ þðè äè ÷å ñêè (â ôîð ìå

ïðè êà çîâ, ðå êî ìåí äà òå ëü íûõ ïè ñåì è ò.ä.) íå ðåã ëà ìåí -
òè ðî âà íà. Ýòî ñó ùå ñò âåí íûé ïðî áåë, êî òî ðûé òðå áó åò
ñî îò âåò ñò âó þ ùå ãî ðåøåíèÿ.

Àóäèò, îöåí êà è êîí ò ðîëü êà ÷å ñò âà

Îöåí êà, àóäèò è êîí ò ðîëü êà ÷å ñò âà äîë æíû áûòü ñî -
ñòàâ íîé ÷à ñòüþ ëþ áîé ïðî ãðàì ìû ñêðè íèí ãà. Â ñòðà íàõ
ÅÑ ëà áî ðà òî ðèè ïðè íè ìà þò ó÷à ñ òèå â ïðî ãðàì ìå îáåñ -
ïå ÷å íèÿ êà ÷å ñò âà ERNDIM (Åâ ðî ïåé ñêàÿ íà ó÷ íî-èñ -
ñëå äî âà òå ëü ñêàÿ ñåòü ïî îöåí êå è ñî âåð øåí ñò âî âà íèþ
ñêðè íèí ãà, äèà ãíî ñ òè êè è ëå ÷å íèÿ íà ñëåä ñò âåí íûõ áî -
ëåç íåé îá ìå íà). Äëÿ óñòà íîâ ëå íèÿ ñî îò âåò ñò âó þ ùèõ
âîç ðà ñ òó ðå ôå ðåí ñ íûõ èí òåð âà ëîâ (äèà ïà çî íû íîð ìû) è 
îò ðåç íûõ òî ÷åê äëÿ ÌÑ/ÌÑ àíà ëè çà â ñòðà íàõ ÅÑ äåé -
ñò âó þò ïðî ãðàì ìû àíà ëè çà äàí íûõ, ïî ëó ÷åí íûõ èç ðàç -
íûõ ëà áî ðà òî ðèé [47]. Ïðî ãðàì ìà îáåñ ïå ÷å íèÿ êà ÷å ñò âà
ñêðè íèí ãà íî âî ðîæ äåí íûõ äåé ñò âó åò óæå áî ëåå 35 ëåò
â ÑØÀ (Scre e ning Qu a li ty As su ran ce Pro gram (NSQAP)).
Öåëü ýòîé ïðî ãðàì ìû — ìè íè ìè çà öèÿ ÷èñ ëà ëîæ íî ïî -
ëî æè òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ, ñî êðà ùå íèå ñðî êîâ òå ñ òè ðî -
âà íèÿ è ïî âû øå íèå êà ÷å ñò âà ëà áî ðà òîð íî ãî ýòà ïà ìàñ -
ñî âî ãî ñêðè íèí ãà [48]. Â ðàç íûõ ñòðà íàõ ïîä ãî òîâ ëåí
ðÿä ýê ñ ïåð ò íûõ äî êó ìåí òîâ ïî îáåñ ïå ÷å íèþ êîí ò ðî ëÿ
êà ÷å ñò âà ñêðè íèí ãî âûõ ïðî ãðàìì, êî òî ðûå îïè ñû âà þò
âñå ñòà äèè òå ñ òè ðî âà íèÿ — îò çà áî ðà îá ðàç öîâ, äî ëå ÷å -
íèÿ è ïî ñëå äó þ ùå ãî íà áëþ äå íèÿ çà ïà öè åí òà ìè.

Â Ðîñ ñèé ñêîé Ôå äå ðà öèè ýòà âàæ íàÿ ñî ñòàâ ëÿ þ ùàÿ
ïðî ãðàì ìû ìàñ ñî âî ãî ñêðè íèí ãà ïðàê òè ÷å ñêè íå ðå à ëè -
çî âà íà. Ó÷à ñ òèå ëà áî ðà òî ðèé, ïðî âî äÿ ùèõ ñêðè íèíã âî
âíåø íåì êîí ò ðî ëå êà ÷å ñò âà, ÿâ ëÿ åò ñÿ èñê ëþ ÷è òå ëü íî
äîá ðî âî ëü íûì, è äà ëå êî íå âñå ìå äè öèí ñêèå ó÷ ðåæ äå -
íèÿ, îñó ùå ñò â ëÿ þ ùèå íåî íà òà ëü íûé ñêðè íèíã, âû äå ëÿ -
þò äî ïîë íè òå ëü íûå ôè íàí ñî âûå ñðåä ñò âà äëÿ åãî ïðî âå -
äå íèÿ. Ê ñî æà ëå íèþ, îò ñóò ñò âó þò îòå ÷å ñò âåí íûå ðå êî -
ìåí äà öèè ïî ìàñ ñî âî ìó ñêðè íèí ãó íî âî ðîæ äåí íûõ.

Çà êëþ ÷å íèå

Êîí öåï öèÿ ñêðè íèí ãà â çäðà âî îõ ðà íå íèè áû ñò ðî
ðàñ ïðî ñòðà íè ëàñü â òå ÷å íèå XX âå êà è â íà ñòî ÿ ùåå âðå -
ìÿ øè ðî êî ïðè íÿ òà â áî ëü øèí ñò âå ðàç âè òûõ ñòðàí. Ñðå -
äè íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà íèé, êî òî ðûå âêëþ ÷à þò ñÿ
â ïðî ãðàì ìû ñêðè íèí ãà, îñî áåí íî âàæ íû ÍÁÎ èç-çà
äî ñòà òî÷ íî âû ñî êîé ÷à ñ òî òû, èí âà ëè äè çà öèè è ðàí íåé
ñìåð ò íî ñòè áî ëü íûõ ïðè îò ñóò ñò âèè ñâîå âðå ìåí íî ãî ëå -
÷å íèÿ, âû ñî êî ãî ðè ñ êà ïî âòî ðå íèÿ â îòÿ ãî ùåí íûõ ñå ìü -
ÿõ. Îñî áåí íî âàæ íî, ÷òî ïî ÿâ ëÿ þò ñÿ íî âûå òå ðà ïåâ òè -
÷å ñêèå âîç ìîæ íî ñòè äëÿ ëå ÷å íèÿ ÍÁÎ, îáó ñëîâ ëè âà þ -
ùèå íå îá õî äè ìîñòü âû ÿâ ëå íèÿ áî ëü íûõ íà äî êëè íè ÷å -
ñêîé ñòà äèè. Òåõ íî ëî ãè ÷å ñêèé ïðî ãðåññ è íà êîï ëåí íûé
ïî òåí öè àë òå ñ òè ðî âà íèÿ, îñî áåí íî â îá ëà ñ òè ãå íå òè êè
— îãðîì íû. Îä íà êî òåõ íè ÷å ñêèå âîç ìîæ íî ñòè ñêðè -
íèí ãà íå ãà ðàí òè ðó þò åãî ïðè åì ëå ìî ñòè äëÿ îá ùå ñòâà,
ïî ý òî ìó âàæ íî íå óïó ñ êàòü êëþ ÷å âûå ïðèí öè ïû, â òîì
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÷èñ ëå ýòè ÷å ñêèå, íà êî òî ðûõ äîë æåí îñíî âû âà òü ñÿ
ñêðè íèíã.

Îïûò çà ðó áåæ íûõ ñòðàí ñâè äå òå ëü ñò âó åò î ñëîæ íî -
ñòè îð ãà íè çà öèè ñè ñ òå ìû ñêðè íèí ãà, íå îá õî äè ìî ñòè
áî ëåå òùà òå ëü íî ãî ðàñ ñìîò ðå íèÿ âî ïðî ñîâ åãî ýô ôåê -
òèâ íî ñòè, óñè ëå íèÿ âíè ìà íèÿ ê îöåí êå ïðî öåñ ñà îá ñëå -
äî âà íèÿ, ïðè âëå ÷å íèÿ îá ùå ñòâåí íî ñòè ê ïðî öåñ ñàì
ïðè íÿ òèÿ ðå øå íèÿ î ïðî âå äå íèè ñêðè íèí ãà è ïðå äî -
ñòàâ ëå íèÿ ÿñ íîé è äî ñòóï íîé äëÿ ïî íè ìà íèÿ èí ôîð ìà -
öèè î åãî ïî ñëåä ñò âè ÿõ. Î÷å âèä íî, ÷òî âàæ íî íà ëè ÷èå
íà öè î íà ëü íî ãî öåí ò ðà íåî íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà, êî òî -
ðûé íå ñåò îò âåò ñò âåí íîñòü çà åãî îð ãà íè çà öèþ è ïðî âå -
äå íèå, îáåñ ïå ÷è âà åò íå ïðå ðûâ íûé êîí ò ðîëü è ïå ðå -
ñìîòð ñó ùå ñò âó þ ùèõ ïðî ãðàìì ñêðè íèí ãà ñ ó÷å òîì íî -
âåé øèõ íà ó÷ íûõ è òåõ íî ëî ãè ÷å ñêèõ äî ñòè æå íèé [49].
Íå îá õî äèì òàê æå ïðî äó ìàí íûé ïîä õîä ê ïî ñòå ïåí íî ìó
ðàñ øè ðå íèþ ïðî ãðàìì ñêðè íèí ãà, ÷òî áû îáåñ ïå ÷èòü èõ
ýô ôåê òèâ íîå ôóí ê öè î íè ðî âà íèå è èç áå æàòü ïå ðå ãðóç êè 
ñëóæ áû çäðà âî îõ ðà íå íèÿ. Ñ ó÷å òîì ïî ïó ëÿ öè îí íûõ
îñî áåí íî ñòåé ðàñ ïðî ñòðà íå íèÿ ÍÁÎ íå îá õî äè ìî îïðå -
äå ëèòü ïà íåëü ñêðè íè ðó å ìûõ çà áî ëå âà íèé, ÷òî äà âà ëî
áû âñåì ãðàæ äà íàì ñòðà íû ðàâ íûå âîç ìîæ íî ñòè â èõ
ïðî ôè ëàê òè êå è ëå ÷å íèè.
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