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Ïðåä ñòàâ ëå íû ðå çó ëü òà òû ïðè ìå íå íèÿ äâóõ íàè áî ëåå ðàñ ïðî ñòðà íåí íûõ â Ðîñ ñèè êîì ìåð ÷å ñêèõ íå èí âà çèâ íûõ ïðå íà -
òàëü íûõ òå ñ òîâ (ÍÈÏÒ) — Har mo ny è Pa no ra ma — â ãðóï ïàõ áå ðå ìåí íûõ âû ñî êî ãî è íèç êî ãî ðè ñ êà, ñôîð ìè ðî âàí íûõ ïî ðå -
çóëü òà òàì ïðå íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà 1 òðè ìå ñò ðà (ÏÑ). Âñå ãî ïðî âå äå íî 5076 îá ñëå äî âà íèé (1710 Har mo ny è 3366 Pa no ra -
ma), èç íèõ ãðóï ïà âû ñî êî ãî ðè ñ êà ïî äàí íûì ÏÑ ñî ñòà âè ëà 2921 ïà öè åí ò êó (1926 Pa no ra ma è 995 Har mo ny), à ãðóï ïà íèç êî ãî
ðè ñ êà — 2155 (1440 Pa no ra ma è 715 Har mo ny). Âû ñî êèé ðèñê õðî ìî ñîì íîé ïà òî ëî ãèè ïëî äà ïî ðå çó ëü òà òàì ÍÈÏÒ áûë îïðå -
äå ëåí â 144 íà áëþ äå íè ÿõ, â òîì ÷èñ ëå â 89 ïî òðè ñî ìèè 21, â 14 ïî òðè ñî ìèè 18, 10 ïî òðè ñî ìèè 13 è 26 ïî ïà òî ëî ãèè ïî ëî -
âûõ õðî ìî ñîì. Ïðå íà òà ëü íîå êà ðè î òè ïè ðî âà íèå áû ëî ïðî âå äå íî 134 ïà öè åí ò êàì, â 110 ñëó ÷à ÿõ âû ÿâ ëå íû õðî ìî ñîì íûå
àíî ìà ëèè, â îä íîì íà áëþ äå íèè ïà öè åí ò êà îò êà çà ëàñü îò èí âà çèâ íîé ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè, ïî ñëå ðî äîâ ó ðå áåí êà äèà -
ãíî ñ òè ðî âà íà òðè ñî ìèÿ 21. Ó 4930 èç 4932 ïà öè åí òîê ñ íèç êèì ðè ñ êîì õðî ìî ñîì íîé ïà òî ëî ãèè ïëî äà ïî äàí íûì ÍÈÏÒ áå ðå -
ìåí íî ñòè çà âåð øè ëèñü ðî äà ìè ðå áåí êîì ñ íîð ìà ëü íûì ôå íî òè ïîì. Â äâóõ íà áëþ äå íè ÿõ îò ìå ÷å íû ëîæ íî îò ðè öà òå ëü íûå ðå -
çóëü òà òû ÍÈÏÒ, äî ëÿ ôå òà ëü íîé ÄÍÊ â ýòèõ íà áëþ äå íè ÿõ íå ïðå âû øà ëà 4,6%. Ðàñ ñ÷è òàí íûå çíà ÷å íèÿ ÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòè,
ñïå öè ôè÷ íî ñòè, ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêîé öåí íî ñòè ïî ëî æè òå ëü íî ãî (ÏÖÏÐ) è îò ðè öà òå ëü íî ãî (ÏÖÎÐ) ðå çó ëü òà òà âî âñåé ãðóï ïå îá -
ñëå äî âàí íûõ áåç ñòðà òè ôè êà öèè ïî âå ëè ÷è íå ðè ñ êà õðî ìî ñîì íîé ïà òî ëî ãèè ïëî äà ïî äàí íûì ÏÑ, ñî ñòà âè ëè, ñî îò âåò ñò âåí -
íî 95,2%, 99,3%, 64,5% è 99,9% äëÿ Har mo ny è 98,9%, 99,4%, 83,6%, 99,9% äëÿ Pa no ra ma, ÷òî ñî îò âåò ñò âó åò çà ÿâ ëåí íûì
ïðî èç âî äè òå ëÿ ìè õà ðàê òå ðè ñòè êàì. Â ãðóï ïå ïà öè åí òîê ñ âû ñî êèì ðè ñ êîì ïî äàí íûì ÏÑ, çíà ÷å íèÿ ÏÖÏÐ è ÏÖÎÐ äëÿ ÍÈÏÒ
Pa no ra ma ñî ñòà âè ëè 85,6% è 99,9% ñî îò âåò ñò âåí íî è äëÿ ÍÈÏÒ Har mo ny — 77,3% è 99,9%. Â ãðóï ïå ïà öè åí òîê ñ íèç êèì ðè ñ -
êîì áû ëè ïî ëó ÷å íû ÏÖÏÐ 78,9% è ÏÖÎÐ 100% äëÿ ÍÈÏÒ Pa no ra ma. Äëÿ ÍÈÏÒ Har mo ny ÏÖÎÐ â ýòîé ãðóï ïå ñî ñòà âè ëà 100%,
à ÏÖÏÐ — 37,5%, ÷òî ìîæ íî îáú ÿñ íèòü áî ëåå ÷à ñ òûì íà çíà ÷å íè åì ýòî ãî òå ñ òà æåí ùè íàì, ó êî òî ðûõ áå ðå ìåí íîñòü íà ñòó ïè ëà
â ðå çó ëü òà òå ÝÊÎ.
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The ar ti cle de scribes the re sults of ap pli ca tion of the two most com mon com mer cial non-invasive pre na tal tests (NIPTs), Har mony 
and Pan orama. The preg nant women were di vided into the high and low risk groups due to pre na tal screen ing of the first tri mes ter re -



sults. A to tal num ber of cases: 5,076 (1710 Har mony and 3366 Pan orama), of which 592 twins. High-risk group: 2921 pa tients: 1926
(Pan orama) and 995 (Har mony); low risk group: 2155: 1440 (Pan orama) and 715 (Har mony). The high risk of chro mo some pa thol ogy
of the fe tus ac cord ing to the re sults of NIPT was de ter mined in 144 ob ser va tions, in clud ing 89 for trisomy 21, 14 for trisomy 18, 10 for
trisomy 13 and 26 — for the pa thol ogy of sex chro mo somes. Pre na tal karyotyping was per formed for 134 pa tients: for 110 cases chro -
mo somal ab nor mal i ties were de tected, in one case the pa tient re fused to perform in va sive pre na tal test (new born was di ag nosed with
trisomy 21). For 4,930 pa tients with low risk of chro mo somal pa thol ogy of the fe tus in ac cord ing to the, child birth was com pleted with
a child with nor mal phe no type. cffDNA for two false-negative cases was less 4.6%. The cal cu lated val ues of the sen si tiv ity, spec i fic ity,
and the pos i tive (PPV) and neg a tive (NPV) pre dic tive val ues in the com plete group of tested with out strat i fi ca tion for the risk of chro -
mo some pa thol ogy of the fe tus, cal cu lated from the pre na tal screen ing of the first tri mes ter, were 95.2%, 99.3%, 64.5% and 99.9%,
re spec tively, for Har mony and 98.9%, 99.4%, 83.6%, 99.9% for Pan orama, which cor re sponds to the man u fac turer’s spec i fi ca tions.
In the group of pa tients with high risk for pre na tal screen ing of the first tri mes ter, the val ues of the PPV and NPV were 85.6% and
99.9% for Pan orama, re spec tively, while 73.9% and 99.9% for Har mony. For the group of low-risk pa tients: for the Pan orama a PPV
was 78.9%, while NPV was 100%; for the Har mony NPV was 100%, while the PPV — 37.5%. For low-risk women group in both NIPTs
low NPV is mainly ow ing to the pres ence of false pos i tive re sults for X monosomy. The ob tained re sults in di cate that it is not ra tio nally
to per form NIPT to de tect aneuploidy on sex chro mo somes, es pe cially in the low-risk group for chro mo somal pa thol ogy the fe tus.

This work was sup ported by the grant of the Rus sian Foun da tion for Ba sic Re search No. 18-013-01175.

Key words: noninvasive pre na tal test, extracellular DNA (cfDNA), fe tal DNA, preg nant, pre na tal screen ing of chro mo somal
aneuploidy, trisomy, pos i tive pre dic tive value (PPV), neg a tive pre dic tive value (NPV).

The au thors state that there is no con flict of in ter est.

Ââå äå íèå

Âå äó ùåé ïðè ÷è íîé ïå ðè íà òà ëü íîé ñìåð ò íî ñòè è
äåò ñêîé èí âà ëèä íî ñòè â ðàç âè òûõ ñòðà íàõ ÿâ ëÿ þò ñÿ õðî -
ìî ñîì íûå àíî ìà ëèè (ÕÀ), â ïåð âóþ î÷å ðåäü õðî ìî ñîì -
íûå àíå óï ëî è äèè — òðè ñî ìèè 21 (ñèí ä ðîì Äà ó íà), 13
(ñèí ä ðîì Ïà òàó) èëè 18 (ñèí ä ðîì Ýä âàð ä ñà). ÕÀ òàê æå
ÿâ ëÿ þò ñÿ îä íîé èç ÷à ñ òûõ ïðè ÷èí íå âû íà øè âà íèÿ áå -
ðå ìåí íî ñòè è ïðåæ äå âðå ìåí íûõ ðî äîâ [1]. Íà ñå ãîä -
íÿø íèé äåíü ðàç ðà áî òàí ýô ôåê òèâ íûé ìå òîä — íå èí -
âà çèâ íîå ïðå íà òà ëü íîå òå ñ òè ðî âà íèå (ÍÈÏÒ), ÿâ ëÿ þ -
ùèé ñÿ ñî âðå ìåí íûì ñïî ñî áîì ñêðè íèí ãà, ïî çâî ëÿ þ -
ùèì ñ âû ñî êîé äî ñòî âåð íî ñòüþ âû ÿâ ëÿòü ÕÀ ó ïëî äà è
ñíè çèòü êî ëè ÷å ñò âî èí âà çèâ íûõ âìå øà òåëüñòâ.

Ïðè ñóò ñò âèå â êðî âè áå ðå ìåí íûõ æåí ùèí äâó öå ïî -
÷å÷ íûõ ñâî áîä íî öèð êó ëè ðó þ ùèõ ôðàã ìåí òîâ ÄÍÊ ïëî -
äî âî ãî ïðî èñ õîæ äå íèÿ áû ëî ïî êà çà íî â 1997 ãî äó ïóò¸ì
âû ÿâ ëå íèÿ ìå òî äîì ÏÖÐ ëî êó ñîâ Y-õðî ìî ñî ìû â ñû âî -
ðîò êå è ïëàç ìå êðî âè æåí ùèí, áå ðå ìåí íûõ ïëî äîì
ìóæ ñêî ãî ïî ëà [2]. Âíå êëå òî÷ íàÿ ÄÍÊ (âêÄÍÊ) îò íî ñÿ -
ùà ÿ ñÿ ê ïëî äó èìå åò ïðå è ìó ùå ñò âåí íî ïëà öåí òàð íîå
ïðî èñ õîæ äå íèå è âîç íè êà åò âñëåä ñò âèå àïîï òî çà êëå òîê
òðî ôîá ëà ñòà, ïëà öåí òû è ïëîä íûõ îáî ëî ÷åê [3, 4]; äëÿ
åå îáî çíà ÷å íèÿ â ëè òå ðà òó ðå èñ ïî ëü çó åò ñÿ óñòîé ÷è âûé
òåð ìèí ôå òà ëü íàÿ ÄÍÊ. Ôå òà ëü íàÿ âêÄÍÊ âû ÿâ ëÿ åò ñÿ
â ïëàç ìå êðî âè áå ðå ìåí íûõ íà ÷è íàÿ ñ 5 íå äåëü ãå ñ òà öèè 
[5], è åå ôðàê öèÿ (îò íî øå íèå êî ëè ÷å ñò âà ôå òà ëü íîé
âêÄÍÊ êî âñåé âêÄÍÊ â ïëàç ìå êðî âè) â ïå ðè îä
10—21 íå äåëü áå ðå ìåí íî ñòè äî ñòè ãà åò 10—20% [6]. Ôå -
òà ëü íàÿ ôðàê öèÿ ñ 10 íå äå ëè ãå ñ òà öèè âîç ðà ñ òà åò â ñðåä -
íåì íà 0,1% â íå äå ëþ, à ïî ñëå 21 íå äå ëè ãå ñ òà öèè — íà
1% â íå äå ëþ [7] è èñ ÷å çà åò èç êðî âè ìà òå ðè ÷å ðåç ñóò êè
ïî ñëå ðî äîâ. Çíà ÷å íèå ôå òà ëü íîé ôðàê öèè çà âè ñèò íå
òî ëü êî îò èí äåê ñà ìàñ ñû òå ëà æåí ùè íû (óìå íü øà åò ñÿ
ïðè âû ñî êîì èí äåê ñå ìàñ ñû òå ëà) è íà ëè ÷èÿ ó ïëî äà
àíå óï ëî è äèé [8, 9], íî òàê æå èç ìå íÿ åò ñÿ ïðè îí êî ëî ãè -
÷å ñêèõ çà áî ëå âà íè ÿõ (ïî ïðè ÷è íå íå êðî çà ðà êî âûõ êëå -
òîê). 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, ýê ëàì ï ñèè, íà ÷àâ øåì ñÿ âû êè äû øå).

Äëÿ ÍÈÏÒ èñ ïî ëü çó þò ñÿ ðàç ëè÷ íûå òåõ íî ëî ãè ÷å -
ñêèå ïîä õî äû. Ìå òî äû, îñíî âàí íûå íà ñåê âå íè ðî âà íèè
ÄÍÊ ìîæ íî ðàç äå ëèòü íà äâå ãðóï ïû:

1) åñ ëè ñåê âå íè ðî âà íèþ ïîä âåð ãà åò ñÿ âñÿ èñ ñëå äó å -
ìàÿ âêÄÍÊ, ãî âî ðÿò î ïîë íî ãå íîì íîì ïîä õî äå;

2) êîã äà ñåê âå íè ðî âà íèþ ïîä âåð ãà þò ñÿ òî ëü êî îò -
äåëü íûå ó÷à ñò êè èí òå ðå ñó þ ùèõ õðî ìî ñîì, àì ï ëè ôè öè -
ðî âàí íûå ìå òî äîì ìóëü òè ïëåê ñ íîé ÏÖÐ, ãî âî ðÿò î
«òàð ãåò íîì» ïîä õî äå.

Ïî ëó ÷åí íûå â ðå çó ëü òà òå ñåê âå íè ðî âà íèÿ ôðàã ìåí -
òû, ñî îò âåò ñò âó þ ùèå êàæ äîé õðî ìî ñî ìå, ïîä ñ÷è òû âà -
þò ñÿ, è ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïðî ïðè å òàð íûõ àë ãî ðèò ìîâ
ðàñ ñ÷è òû âà åò ñÿ âå ðî ÿò íîñòü ÕÀ ó ïëî äà ïî âû áðàí íîé
õðî ìî ñî ìå [10]. Â îá ùèõ ÷åð òàõ, ïðèí öèï ðàñ ÷å òîâ çà -
êëþ ÷à åò ñÿ â ïîä ñ÷å òå êî ëè ÷å ñò âà ôðàã ìåí òîâ êàæ äîé
õðî ìî ñî ìû êàæ äî ãî îò äå ëü íî ãî îá ðàç öà ïî ñðàâ íå íèþ
ñî ñðåä íèì çíà ÷å íè åì; ïðå âû øå íèå îçíà ÷à åò íà ëè ÷èå
ó ïëî äà äî ïîë íè òå ëü íîé êî ïèè õðî ìî ñî ìû. Ââè äó øè -
ðî êîé ðàñ ïðî ñòðà íåí íî ñòè ïëàò ôîð ìû äëÿ ïîë íî ãå íîì -
íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ Il lu mi na, òå ñ òîâ ÍÈÏÒ, âû ïîë íÿ -
þ ùèõ ñÿ íà ýòîé ïëàò ôîð ìå, ïðî ïîð öè î íà ëü íî áî ëü øå.
Îä íà êî ðàç âè òèå ïî ëó ÷è ëè è äðó ãèå ìå òî äû, â òîì ÷èñ ëå 
è áåç èñ ïî ëü çî âà íèÿ âû ñî êî ïðî èç âî äè òå ëü íî ãî ñåê âå -
íè ðî âà íèÿ ÄÍÊ, íà ïðè ìåð, àíà ëèç ãèá ðè äè çà öèè íà
ìèê ðî ÷è ïå.

Ñó ùå ñò âó þò ðàç ëè÷ íûå êîì ìåð ÷å ñêèå òå ñ òû äëÿ àíà -
ëè çà ôå òà ëü íîé âêÄÍÊ. ÍÈÏÒ Har mo ny îñíî âàí íà
òàð ãåò íîì ìàñ ñî âîì ïà ðàë ëå ëü íîì ñåê âå íè ðî âà íèè ôå -
òà ëü íîé âêÄÍÊ, à â ÍÈÏÒ Pa no ra ma ïðî èç âî äèò ñÿ àíà -
ëèç îä íî íóê ëå î òèä íûõ ïî ëè ìîð ôèç ìîâ.

Â ÍÈÏÒ Har mo ny ïðè òàð ãåò íîì ñåê âå íè ðî âà íèè
àíà ëè çè ðó åò ñÿ ïðè íàä ëåæ íîñòü êàæ äî ãî ôðàã ìåí òà
ê îïðå äå ëåí íîé õðî ìî ñî ìå ïó òåì ñðàâ íå íèÿ ñ ðå ôå -
ðåí ñ íûì ãå íî ìîì ïî òåõ íî ëî ãèè DANSR (Di gi tal ANa -
ly sis of Se lec ted Re gi ons) [11] â ñî ÷å òà íèè ñ àë ãî ðèò ìîì
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îöåí êè ðè ñ êà òðè ñî ìèé ïî ôå òà ëü íîé ôðàê öèè FORTE 
(Fe tal Frac ti on Op ti mi zed Risk of Tri so my Eva lu a ti on)
[12]. Ïðè ïî ëó ÷å íèè áî ëü øå ãî êî ëè ÷å ñò âà ôðàã ìåí òîâ
ÄÍÊ, îò íî ñÿ ùèõ ñÿ ê îïðå äå ëåí íîé õðî ìî ñî ìå, ïî
ñðàâ íå íèþ ñ îæè äà å ìûì äå ëà åò ñÿ çà êëþ ÷å íèå î âû ñî -
êîì ðè ñ êå òðè ñî ìèè. Çà ÿâ ëåí íàÿ ïðî èç âî äè òå ëåì ÷óâ -
ñò âè òå ëü íîñòü òå ñ òà â îò íî øå íèè òðè ñî ìèè 21 ñî ñòà âè -
ëà 99,3% (95% ÑI: 97,9—99,8%), â îò íî øå íèè òðè ñî ìèè 
18 è òðè ñî ìèè 13 îíà áû ëà ðàâ íà 97,4% (95% CI:
93,4—99,0%), ñïå öè ôè÷ íîñòü ïî âñåì òðåì òðè ñî ìè ÿì
ïðå âû øà ëà 99,9% (95% CI: 99,9% è áî ëåå) [13]. Äî ëÿ
ëîæ íî ïî ëî æè òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ â îò íî øå íèè òðè cî -
ìèé 21, 18 è 13 ñî ñòàâ ëÿ åò ìå íåå 0,1% [14]. Òåõ íî ëî ãè -
÷å ñêèå îñî áåí íî ñòè, à èìåí íî îò ñóò ñò âèå ýòà ïà ðàç äå -
ëå íèÿ âêÄÍÊ íà ìà òå ðèí ñêóþ è ôå òà ëü íóþ, ïî çâî ëÿ þò 
ïðè ìå íÿòü ÍÈÏÒ Har mo ny ïðè áå ðå ìåí íî ñòè äâîé -
íåé, ñóð ðî ãàò íîì ìà òå ðèí ñò âå èëè èñ ïî ëü çî âà íèè äî -
íîð ñêîé ÿé öå êëåò êè â ïðî ãðàì ìàõ ÂÐÒ. Îä íà êî ïðè
ìíî ãî ïëîä íîé áå ðå ìåí íî ñòè èëè çà ÷à òèè â ðå çó ëü òà òå
ÝÊÎ âå ðî ÿò íîñòü îò ñóò ñò âèÿ ðå çó ëü òà òà òå ñ òè ðî âà íèÿ
ïî âû øà åò ñÿ â ñâÿ çè ñ áî ëåå íèç êîé ôå òà ëü íîé ôðàê -
öèåé âêÄÍÊ [15].

Â îò ëè ÷èå îò ÍÈÏÒ Har mo ny, â êî òî ðîì èñ ñëå äó þò -
ñÿ íå ïî ëè ìîð ô íûå ëî êó ñû, â îñíî âå òåõ íî ëî ãèè ÍÈÏÒ
Pa no ra ma ëå æàò èñ ñëå äî âà íèÿ îä íî íóê ëå î òèä íûõ ïî ëè -
ìîð ôèç ìîâ îïðå äå ëåí íûõ õðî ìî ñîì. Ïðè ïðî âå äå íèè
òå ñ òà Pa no ra ma ðå çó ëü òà òû ñåê âå íè ðî âà íèÿ îá ðà áà òû âà -
þò ñÿ ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì àë ãî ðèò ìà NATUS (Next-ge ne ra -
ti on Ane up lo i dy Test Using SNPs), êî òî ðûé ïî çâî ëÿ åò
ñ âû ñî êîé òî÷ íî ñòüþ ðàñ ñ÷è òû âàòü ðèñê òðè ñî ìèé õðî -
ìî ñîì 21, 18 è 13, ÷èñ ëî âûõ àíî ìà ëèé ïî ëî âûõ õðî ìî -
ñîì, à òàê æå âû ÿâ ëÿòü òðèï ëî è äèþ. ×óâ ñò âè òå ëü íîñòü è
ñïå öè ôè÷ íîñòü ìå òî äà áî ëåå 99% â îò íî øå íèè èñ ñëå äó -
å ìûõ ÕÀ [16].

Öå ëüþ íà ñòî ÿ ùå ãî èñ ñëå äî âà íèÿ ÿâ ëÿ åò ñÿ àíà ëèç ðå -
çó ëü òà òîâ ïðàê òè ÷å ñêî ãî ïðè ìå íå íèÿ äâóõ êîì ìåð ÷å ñêè
äî ñòóï íûõ òå ñ òîâ ÍÈÏÒ äëÿ âû ÿâ ëå íèÿ òðè ñî ìèé ïî
õðî ìî ñî ìàì 21,13 è 18 è àíî ìà ëèé ïî ëî âûõ õðî ìî ñîì,
îñíî âàí íûõ íà ðàç ëè÷ íûõ òåõ íî ëî ãè ÿõ, â íå î òîá ðàí íîé
ãðóï ïå áå ðå ìåí íûõ æåí ùèí.

Ìà òå ðè àë è ìå òî äû èñ ñëå äî âà íèÿ

Ðå çó ëü òà òû ÍÈÏÒ àíà ëè çè ðî âà ëèñü ó 5076 æåí ùèí
ñ îä íî ïëîä íîé èëè äâó ïëîä íîé áå ðå ìåí íî ñòüþ, ó êî òî -
ðûõ áå ðå ìåí íîñòü çà âåð øè ëàñü ðî äà ìè èëè ïðå ðû âà íè -
åì áå ðå ìåí íî ñòè. Êðè òå ðè åì âêëþ ÷å íèÿ â ãðóï ïó îá -
ñëå äó å ìûõ ÿâè ëîñü æå ëà íèå æåí ùè íû ïðî âå ñ òè ÍÈÏÒ.
Âñå æåí ùè íû ïðå äî ñòà âè ëè èí ôîð ìè ðî âàí íîå ñî ãëà ñèå 
íà ó÷à ñ òèå â èñ ñëå äî âà íèè.

Ìå äè à íà âîç ðà ñ òà æåí ùèí íà ìî ìåíò áå ðå ìåí íî ñòè
èëè çà áî ðà ÿé öå êëåò êè â ñëó ÷àå ïðî âå äå íèÿ ÝÊÎ ñî -
ñòàâ ëÿ ëà 34 ãî äà, ìî äà 37 ëåò. Ñà ìî ñòî ÿ òå ëü íî áå ðå ìåí -
íîñòü íà ñòó ïè ëà â 93,4% (n = 4739), â ðå çó ëü òà òå ýê ñò ðà -
êîð ïî ðà ëü íî ãî îïëî äî òâî ðå íèÿ (ÝÊÎ) — 6,6%
(n = 337), â òîì ÷èñ ëå ïî äî íîð ñêèì ïðî ãðàì ìàì 1,5%

(n = 78). Îòÿ ãî ùåí íûé àíà ìíåç (ïðè âû÷ íîå íå âû íà øè -
âà íèå, ÕÀ ó áëèç êèõ ðîä ñò âåí íè êîâ, äå òåé èëè âû ÿâ ëåí -
íûå ïðè ïðå äû äó ùèõ áå ðå ìåí íî ñòÿõ, áåñ ïëî äèå, íå ïî -
òðå áî âàâ øåå ïðî âå äå íèÿ ÝÊÎ) íà áëþ äàë ñÿ â 2,4%
(n = 120).

Âñåì îá ñëå äî âàí íûì â ñðî êå ãå ñ òà öèè ñ 11 äî 13 íå -
äåëü 6 äíåé (ïðè ÊÒÐ ïëî äà 45—85 ìì) áûë ïðî âå äåí
ïðå íà òà ëü íûé ñêðè íèíã I òðè ìå ñò ðà (ÏÑ) ïó òåì ýõîã ðà -
ôèè ïëî äà è èñ ñëå äî âà íèÿ ñû âî ðî òî÷ íûõ ìàð êå ðîâ

(óðîâ íÿ b-hCG, PAPP-A, PLGF) ñ ïî ñëå äó þ ùèì ðàñ ÷å -
òîì ðè ñ êà ÕÀ ó ïëîäà ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïðî ãðàì ìû Li -
fe Cyc le íà îñíî âà íèè îöåí êè ÒÂÏ, íî ñî âîé êî ñ òè, óðîâ -
íÿ áèî õè ìè ÷å ñêèõ ìàð êå ðîâ è âîç ðà ñ òà áå ðå ìåí íîé. Ïî
ðå çó ëü òà òàì ÏÑ îá ñëå äî âàí íûå áû ëè ðàç äå ëå íû íà äâå
ãðóï ïû: â ãðóï ïó áå ðå ìåí íûõ ñ âû ñî êèì ðè ñ êîì (ðèñê
ÕÀ áî ëåå èëè ðà âåí 1:100) âî øëà 2921 æåí ùè íà, â ãðóï -
ïó ñ íèç êèì ðè ñ êîì (ðèñê ÕÀ ìå íåå 1:100) — 2155 ïà öè -
åí òîê.

Â ñðî êå áå ðå ìåí íî ñòè îò 9 äî 34 íå äåëü âñåì ïà öè åí -
ò êàì áû ëî ïðî âå äå íî èñ ñëå äî âà íèå îä íèì èç êîì ìåð ÷å -
ñêèõ äî ñòóï íûõ ÍÈÏÒ (1710 Har mo ny è 3366 Pa no ra ma). 
Â 592 ñëó ÷à ÿõ äâó ïëîä íîé áå ðå ìåí íî ñòè (n = 592, èç íèõ 
7 — íå ñî ñòî ÿâ øè å ñÿ äâîé íè) ïðåä ëà ãàë ñÿ òî ëü êî òåñò
Har mo ny/Pre ne tix. Ïà öè åí ò êàì èç äî íîð ñêèõ ïðî ãðàìì
(n = 79), â òîì ÷èñ ëå ïðè ñóð ðî ãàò íîì ìà òå ðèí ñò âå, ïðî -
âî äèë ñÿ òî ëü êî ÍÈÏÒ Har mo ny/Pre ne tix. Ïðè ÍÈÏÒ
Har mo ny è Pa no ra ma áûë îïðå äå ëåí ðèñê ÕÀ ïî òðè ñî -
ìè ÿì õðî ìî ñîì 21, 18 è 13, à òàê æå àíî ìà ëè ÿì ïî ëî âûõ
õðî ìî ñîì è òðèï ëî è äèè (äëÿ ÍÈÏÒ Pa no ra ma). Îä íà êî
äëÿ öå ëåé ðà áî òû â ðàñ ÷å òàõ èñ ïî ëü çî âà íû äàí íûå î ðè -
ñ êå òðè ñî ìèè 21, 13, 18 è àíî ìà ëèé ïî ëî âûõ õðîìîñîì.

Èí âà çèâ íûå âíóò ðè ìà òî÷ íûå âìå øà òå ëü ñò âà ñ öå ëüþ
ïî ëó ÷å íèÿ òêà íè õî ðè î íà, ïëà öåí òû, àì íè î òè ÷å ñêîé
æèä êî ñòè è ïðî âå äå íèÿ öè òî ãå íå òè ÷å ñêî ãî èëè ìî ëå êó -
ëÿð íî-öè òî ãå íå òè ÷å ñêî ãî èñ ñëå äî âà íèÿ ïðè âû ñî êîì ðè -
ñ êå õðî ìî ñîì íîé ïà òî ëî ãèè ïî äàí íûì ÍÈÏÒ ïðî âî äè -
ëèñü â 134 íà áëþ äå íè ÿõ. Àñ ïè ðà öèÿ âîð ñèí õî ðè î íà
â ñðî êå ãå ñ òà öèè îò 11 äî 13 íå äåëü áå ðå ìåí íî ñòè áû ëà
ïðî âå äå íà 38 ïà öè åí ò êàì, àì íè î öåí òåç â ñðî êå
15—22 íå äå ëè — 96 áå ðå ìåí íûì. Òàê æå àñ ïè ðà öèÿ âîð -
ñèí õî ðè î íà áû ëà ïðî âå äå íà äâóì ïà öè åí ò êàì ñ íèç êèì
ðè ñ êîì ÕÀ ïî äàí íûì ÍÈÏÒ â ñâÿ çè ñ ïî ðî êà ìè ðàç âè -
òèÿ ïëî äà ïî äàí íûì ÓÇÈ. Ïî ëó ÷åí íûé ìà òå ðè àë íà -
ïðàâ ëÿë ñÿ íà öè òî ãå íå òè ÷å ñêîå èñ ñëå äî âà íèå, â 23 ñëó ÷à -
ÿõ äî ïîë íè òåëü íî ïðî âî äè ëàñü ñðàâ íè òå ëü íàÿ ãå íîì íàÿ
ãèá ðè äè çà öèÿ íà ÷è ïàõ (aCGH, ar ray com pa ra ti ve ge no mic
hyb ri di za ti on), â 58 — ìî ëå êó ëÿð íî-öè òî ãå íå òè ÷å ñêîå èñ -
ñëå äî âà íèå (FISH, flu o res cen ce in si tu hyb ri di za ti on).

Äëÿ îöåí êè äî ñòî âåð íî ñòè ïî ëó ÷åí íûõ ðå çó ëü òà òîâ
ïðî âî äè ëè èõ ñðàâ íå íèå ñ äàí íû ìè î êà ðè î òè ïå ïëî äà
èëè êà òàì íå ñòè ÷å ñêè ìè äàí íû ìè íî âî ðîæ äåí íûõ, ïî -
ëó ÷åí íû ìè èç ìå äè öèí ñêîé äî êó ìåí òà öèè. Ðå áåí êó,
ðî äèâ øå ìó ñÿ ñ ôå íî òè ïè ÷å ñêè ìè ïðè çíà êà ìè òðè ñî -
ìèè õðî ìî ñî ìû 21, áû ëî ïðî âå äå íî öè òî ãå íå òè ÷å ñêîå
èñ ñëå äî âà íèå ëèì ôî öè òîâ ïå ðè ôå ðè ÷å ñêîé êðî âè, äèà -
ãíîç ïîä òâåð æ äåí.
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Ïî íè æå ïðè âå äåí íûì ôîð ìó ëàì äëÿ êàæ äî ãî ÍÈÏÒ 
íà ìè áû ëà ðàñ ñ÷è òà íà ÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü (äî ëÿ èñ òèí íî
ïî ëî æè òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ â ãðóï ïå áî ëü íûõ), ñïå öè -
ôè÷ íîñòü (äî ëÿ èñ òèí íî îò ðè öà òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ
â ãðóï ïå çäî ðî âûõ), ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêàÿ öåí íîñòü ïî ëî æè -
òå ëü íî ãî è îò ðè öà òå ëü íî ãî ðå çó ëü òà òîâ:

×óâ ñò âè òå ëü íîñòü = a /(a + c) (1),

Ñïå öè ôè÷ íîñòü = d /(b + d) (2),

Ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêàÿ öåí íîñòü ïî ëî æè òå ëü íî ãî ðå çó ëü òà -
òà = a /(a + b) (3),

Ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêàÿ öåí íîñòü îò ðè öà òå ëü íî ãî ðå çó ëü òà -
òà = d /(c + d) (4),

ãäå a — ÷èñ ëî èñ òèí íî ïî ëî æè òå ëü íûõ ñëó ÷à åâ, b — ÷èñ -
ëî ëîæ íî ïî ëî æè òå ëü íûõ ñëó ÷à åâ, c — ÷èñ ëî ëîæ íî îò -
ðè öà òå ëü íûõ ñëó ÷à åâ, d — ÷èñ ëî èñ òèí íî îò ðè öà òå ëü -
íûõ ñëó ÷à åâ.

Ïðè ðàñ ÷å òå ýòèõ ïî êà çà òå ëåé èñê ëþ ÷å íû ñëó ÷àè,
â êî òî ðûõ íå óäà ëîñü ïî ëó ÷èòü äàí íûå î êà ðè î òè ïå èëè
ñî ñòî ÿ íèè çäî ðî âüÿ ðî äèâ øå ãî ñÿ ðå áåí êà.

Ðå çó ëü òà òû

Ïðè ÍÈÏÒ 5076 æåí ùèí âû ñî êèé ðèñê ÕÀ áûë
îïðå äå ëåí â 144 ñëó ÷à ÿõ, èç íèõ â 89 ïî òðè ñî ìèè 21,
â 14 ïî òðè ñî ìèè 18, â 10 ïî òðè ñî ìèè 13 è â 26 ïî àíî -
ìà ëè ÿì ïî ëî âûõ õðî ìî ñîì.

Â 134 ñëó ÷à ÿõ èç 144 ñ âû ñî êèì ðè ñ êîì ÕÀ ïî äàí íûì
ÍÈÏÒ, áû ëà ïðî âå äå íà èí âà çèâ íàÿ ïðå íà òà ëü íàÿ äèà ãíî -
ñ òè êà (ÈÏÄ) è ïðî à íà ëè çè ðî âàí êà ðè î òèï ïëî äà, 10 ïà -
öè åí òîê îò ïðî âå äå íèÿ ÈÏÄ îò êà çà ëèñü. Â 110 ñëó ÷à ÿõ
íà ëè ÷èå ó ïëî äà ÕÀ áû ëî ïîä òâåð æ äå íî öè òî ãå íå òè ÷å ñêè,
âû ÿâ ëå íî 78 ñëó ÷à åâ òðè ñî ìèè 21, 12 ñëó ÷à åâ òðè ñî ìèè 18
è 4 ñëó ÷àÿ òðè ñî ìèè 13, 15 ñëó ÷à åâ ìî íî ñî ìèè Õ è îäèí
ñëó ÷àé ìèê ðî äå ëå öèè Õ (ïîä òâåð æ äåí ïóò¸ì aCGH,
Xp22.33, 800 ò.ï.í.). Íîð ìà ëü íûå êà ðè î òè ïû áû ëè ïî ëó ÷å -
íû â 24 íà áëþ äå íè ÿõ (7 — ïðè âû ñî êîì ðè ñ êå òðè ñî ìèè
21, 6 — òðè ñî ìèè 13, 8 — ìî íî ñî ìèè Õ, 1 — òðè ñî ìèè 18,
1 — ñèí ä ðî ìà Êëàé íôå ëü òå ðà, 1 — òðèï ëî è äèè), òà êèì
îá ðà çîì äî ëÿ ëîæ íî ïî ëî æè òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ ñî ñòà âè ëà 
17,9% îò ïðî øåä øèõ èí âà çèâ íîå îá ñëå äî âà íèå.

Îò èí âà çèâ íîé ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè îò êà çà -
ëîñü 10 ïà öè åí òîê ñ âû ñî êèì ðè ñ êîì ÕÀ ïî äàí íûì
ÍÈÏÒ. Â 1 íà áëþ äå íèè áû ëà äèà ãíî ñ òè ðî âà íà íå ðàç âè -
âà þ ùà ÿ ñÿ áå ðå ìåí íîñòü, â 3 íà áëþ äå íè ÿõ áå ðå ìåí íîñòü 
áû ëà ïðå ðâà íà â ñâÿ çè ñ íà ëè ÷è åì òÿ æå ëûõ ïî ðî êîâ ðàç -
âè òèÿ ïëî äà ïî äàí íûì ÓÇÈ, îò öè òî ãå íå òè ÷å ñêî ãî èñ -
ñëå äî âà íèÿ àáîð òèâ íî ãî ìà òå ðè à ëà ïà öè åí ò êè òàê æå îò -
êà çà ëèñü. Â 6 ñëó ÷à ÿõ ïðî è çîø ëè ñâîå âðå ìåí íûå ðî äû,
ó îä íî ãî ðå áåí êà äèà ãíî ñ òè ðî âà íà òðè ñî ìèÿ õðî ìî ñî ìû 
21 (ïðè âû ñî êîì ðè ñ êå òðè ñî ìèè 21), 5 äå òåé ðî äè ëèñü
ñ íîð ìà ëü íûì ôå íî òè ïîì è ïî äàí íûì êà òàì íå ñòè ÷å -
ñêî ãî íà áëþ äå íèÿ ðàç âè âà þò ñÿ áåç îñî áåí íî ñòåé (3 íà -
áëþ äå íèÿ — âû ñî êèé ðèñê òðè ñî ìèè 21, 1 íà áëþ äå íèå
— âû ñî êèé ðèñê òðè ñî ìèè 18, 1 — âû ñî êèé ðèñê ìî íî -
ñî ìèè Õ).

Ó 4930 èç 4932 æåí ùèí áåç ïî âû øåí íî ãî ðè ñ êà ÕÀ
ïëî äà ïî ðå çó ëü òà òàì ÍÈÏÒ áå ðå ìåí íîñòü çà âåð øè ëàñü
ðî äà ìè ðå áåí êîì ñ íîð ìà ëü íûì ôå íî òè ïîì. Äâóì áå ðå -
ìåí íûì áû ëà ïðî âå äå íà èí âà çèâ íàÿ äèà ãíî ñ òè êà â ñâÿ -
çè ñ íà ëè ÷è åì ÓÇ-ìàð êå ðîâ õðî ìî ñîì íîé ïà òî ëî ãèè è
âû ÿâ ëå íà òðè ñî ìèÿ 21, â ñâÿ çè ñ ÷åì áå ðå ìåí íî ñòè áû ëè 
ïðå ðâà íû. Â îáî èõ ñëó ÷à ÿõ ëîæ íî îò ðè öà òå ëü íûõ ðå çó -
ëü òà òîâ ÍÈÏÒ ôðàê öèÿ ôå òà ëü íîé ÄÍÊ íå ïðå âû øà ëà
4,6%.

Ïà ðà ìåò ðà ìè, õà ðàê òå ðè çó þ ùè ìè òå ñ òû ÍÈÏÒ, ÿâ -
ëÿ þò ñÿ ÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü, ñïå öè ôè÷ íîñòü, à òàê æå ïðî -
ãíî ñ òè ÷å ñêàÿ öåí íîñòü ïî ëî æè òå ëü íî ãî è îò ðè öà òå ëü -
íî ãî ðå çó ëü òà òà. ×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 êîì ìåð ÷å ñêèõ òå ñ òîâ
áëèç êîé ê 100% èëè äà æå 100% ïî íå êî òî ðûì õðî ìî ñî -
ìàì, ñïå öè ôè÷ íîñòü — áî ëåå 99%. Îä íà êî ïîë íî öåí íîå 
ñðàâ íå íèå ÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòè è ñïå öè ôè÷ íî ñòè ðàç ëè÷ -
íûõ òå ñ òîâ çà òðóä íå íî âñëåä ñò âèå èñ ïî ëü çî âà íèÿ ðàç ðà -
áîò ÷è êà ìè ðàç ëè÷ íûõ ïðî òî êî ëîâ ïðî âå äå íèÿ èñ ñëå äî -
âà íèé è êëè íè ÷å ñêèõ èñ ïû òà íèé, à òàê æå ðàç ëè ÷èé âû -
áî ðîê îá ñëå äî âàí íûõ ïà öè åí òîâ. Áî ëåå òî ãî, óâå ëè ÷å -
íèå ÷èñ ëà ïðî âå äåí íûõ èñ ñëå äî âà íèé òàê æå ïðè âî äèò
ê ïåð ìà íåí ò íîé êîð ðåê òè ðîâ êå çíà ÷å íèé ÷óâ ñò âè òå ëü -
íî ñòè è ñïå öè ôè÷ íî ñòè èñ ïî ëü çó å ìûõ ÍÈÏÒ.

Èñ ïî ëü çóÿ ïðè âå äåí íûå âû øå ôîð ìó ëû, ìû ïðî èç -
âå ëè ðàñ ÷åò ïà ðà ìåò ðîâ èñ ïî ëü çó å ìûõ ÍÈÏÒ â ñîá ñò -
âåí íîé âû áîð êå, êî òî ðûå ñî ñòà âè ëè (òàáë. 1): ÷óâ ñò âè -
òå ëü íîñòü ñ ó÷å òîì ðè ñ êà âñåõ ÕÀ ñóì ìàð íî (òðè ñî ìèè
21, òðè ñî ìèè 13, òðè ñî ìèè 18, àíî ìà ëèé ïî ëî âûõ õðî -
ìî ñîì): ÍÈÏÒ Har mo ny 94,7%, ñïå öè ôè÷ íîñòü 99,3%,
÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü ÍÈÏÒ Pa no ra ma 98,8%, ñïå öè ôè÷ -
íîñòü 99,6%.

Íå îá õî äè ìî îò ìå òèòü, ÷òî âñå áî ëü øóþ àê òó à ëü -
íîñòü è ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü ïðè îá ðå òà þò òà êèå êðè òå -
ðèè îöåí êè òå ñ òîâ êàê ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêàÿ öåí íîñòü ïî ëî -
æè òå ëü íî ãî ðå çó ëü òà òà (ÏÖÏÐ, â àí ã ëî ÿ çû÷ íîé ëè òå ðà -
òó ðå PPV) è ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêàÿ öåí íîñòü îò ðè öà òå ëü íî ãî
ðå çó ëü òà òà (ÏÖÎÐ, â àí ã ëî ÿ çû÷ íîé ëè òå ðà òó ðå NPV).
ÏÖÏÐ — ýòî âå ðî ÿò íîñòü íà ëè ÷èÿ àíå óï ëî è äèè (õðî ìî -
ñîì íîé ïà òî ëî ãèè) ïðè ïî ëî æè òå ëü íîì ðå çó ëü òà òå
ÍÈÏÒ. Ñî îò âåò ñò âåí íî, ÏÖÎÐ — ýòî âå ðî ÿò íîñòü îò -
ñóò ñò âèÿ õðî ìî ñîì íîé ïà òî ëî ãèè ïðè îò ðè öà òå ëü íîì
ðå çó ëü òà òå ÍÈÏÒ. Îä íî èç ñó ùå ñò âåí íûõ êà ÷å ñò âåí íûõ 
îò ëè ÷èé ÏÖÏÐ è ÏÖÎÐ îò ïî êà çà òå ëåé ÷óâ ñò âè òå ëü íî -
ñòè è ñïå öè ôè÷ íî ñòè çà êëþ ÷à åò ñÿ â òîì, ÷òî ÷óâ ñò âè òå -
ëü íîñòü è ñïå öè ôè÷ íîñòü íå çà âè ñÿò îò ÷à ñ òî òû, òîã äà
êàê ïðè ðàñ ÷å òå ÏÖÏÐ è ÏÖÎÐ ó÷è òû âà åò ñÿ êàê ÷óâ ñò -
âè òå ëü íîñòü è ñïå öè ôè÷ íîñòü òå ñ òà, òàê è ðàñ ïðî ñòðà -
íåí íîñòü ïà òî ëî ãèè â âû áîð êå îá ñëå äó å ìûõ, ïî ý òî ìó
â ãðóï ïàõ ñ âû ñî êèì è íèç êèì ðè ñ êîì ýòè çíà ÷å íèÿ áó -
äóò íå îäè íà êî âû ìè. ×òî áû ïðî èë ëþ ñò ðè ðî âàòü ýòî
ïðåä ñòà âèì ÏÖÏÐ è ÏÖÎÐ â îò ëè÷ íîì îò ïðè âå äåí íîì 
â ôîð ìó ëàõ (3) è (4) àëü òåð íà òèâ íûì ïðåä ñòàâ ëå íèè:

ÏÖÏÐ = (÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü * ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü
â îá ñëå äî âàí íîé ãðóï ïå) / [(÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü x ðàñ ïðî -
ñòðà íåí íîñòü â îá ñëå äî âàí íîé ãðóï ïå) + (1 - ñïå öè ôè÷ -
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íîñòü) * (1 - ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü â îá ñëå äî âàí íîé ãðóï -
ïå)],

ÏÖÎÐ = [ñïå öè ôè÷ íîñòü * (1 - ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü
â îá ñëå äî âàí íîé ãðóï ïå )] / [(1 - ÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü) *
ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü â îá ñëå äî âàí íîé ãðóï ïå + ñïå öè -
ôè÷ íîñòü * (1 - ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü â îá ñëå äî âàí íîé
ãðóï ïå)].

Ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü ÕÀ â ãðóï ïàõ âû ñî êî ãî è íèç êî -
ãî ðè ñ êà, à òàê æå â ëþ áûõ ôîð ìè ðó å ìûõ äëÿ îá ñëå äî âà -
íèÿ ãðóï ïàõ èí äè âè äó à ëü íà, ýòî è âëèÿ åò íà ðå çó ëü òà òû
ÏÖÏÐ è ÏÖÎÐ. Çíà ÷å íèÿ ÏÖÏÐ è ÏÖÎÐ ìî ãóò âà ðü è -
ðî âàòü â çà âè ñè ìî ñòè îò ïîä õî äîâ, èñ ïî ëü çó å ìûõ äëÿ
ôîð ìè ðî âà íèÿ ãðóïï îá ñëå äó å ìûõ. Â ñâÿ çè ñ ýòèì çíà -
÷å íèÿ ÏÖÏÐ è ÏÖÎÐ, êàê ïðà âè ëî, ìà ëî äî ñ òóï íû
â ëè òå ðà òó ðå. Ðàñ ñ÷è òàí íûå çíà ÷å íèÿ ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêèõ
öåí íî ñòåé ïî ëó ÷åí íûõ ðå çó ëü òà òîâ äëÿ ãðóïï âû ñî êî ãî
è íèç êî ãî ðè ñ êà ïðè âå äå íû â òàáë. 2. Â ãðóï ïó âû ñî êî ãî
ðè ñ êà áû ëè âêëþ ÷å íû ïà öè åí ò êè â âîç ðà ñ òå 35 ëåò è
ñòàð øå, ñ ðè ñ êîì ïî ÏÑ <1:100, ñ ÓÇÈ-ìàð êå ðà ìè ÕÀ
ïëî äà. Êàê âèä íî èç òàáë. 2, â ñëó ÷àå ÍÈÏÒ Har mo ny,
äëÿ ãðóï ïû íèç êî ãî ðè ñ êà ÏÖÏÐ ñî ñòàâ ëÿ åò 37,5%, ÷òî
ìîæ íî îáú ÿñ íèòü íà çíà ÷å íè åì â ïðî âå äåí íîì áåç âû áî -
ðî÷ íîì îá ñëå äî âà íèè ÍÈÏÒ Har mo ny æåí ùè íàì èç
ãðóï ïû ÝÊÎ. Àê öåí òè ðó åì âíè ìà íèå, ÷òî íà áëþ äà å ìûå 
çíà ÷å íèÿ îáó ñëîâ ëå íû íå õà ðàê òå ðè ñòè êà ìè îò äå ëü íûõ
ÍÈÏÒ, à îñî áåí íî ñòÿ ìè ôîð ìè ðî âà íèÿ îá ñëå äó å ìûõ
ãðóïï.

Íå îá õî äè ìîñòü ïî âòîð íî ãî çà áî ðà áèî ìà òå ðè à ëà
èç-çà íèç êîé äî ëè âêÄÍÊ ïëî äà, à òàê æå îò ñóò ñò âèå ðå -
çó ëü òà òà ïî ñëå ïî âòîð íî ãî çà áî ðà ñî ñòàâ ëÿ ëè ñî îò âåò ñò -
âåí íî 2,9% è 0,6% äëÿ ÍÈÏÒ Pa no ra ma è 3,4% è 1,2%
äëÿ ÍÈÏÒ Har mo ny, ïðè ÷åì â îä íîì ñëó ÷àå îò ñóò ñò âèÿ
ðå çó ëü òà òà â äà ëü íåé øåì ó ïëî äà áû ëà äèà ãíî ñ òè ðî âà íà
òðè ñî ìèÿ õðî ìî ñî ìû 18.

Íå ñìîò ðÿ íà òî, ÷òî èç âñåõ ñêðè íèí ãî âûõ ìå òî äîâ
âû ÿâ ëå íèÿ ÕÀ ïëî äà ìå òî äû ÍÈÏÒ èìå þò íàè áî ëü øóþ 
÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü è ñïå öè ôè÷ íîñòü, «çî ëî òûì ñòàí äàð -
òîì» äëÿ ïîä òâåð æ äå íèÿ àíå óï ëî è äèè îñòà åò ñÿ ÈÏÄ.
Íå îá õî äè ìî åùå ðàç àê öåí òè ðî âàòü âíè ìà íèå, ÷òî
ÍÈÏÒ ÿâ ëÿ åò ñÿ ñêðè íèí ãî âûì, à íå äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèì
èí ñò ðó ìåí òîì, 100% ñïå öè ôè÷ íîñòü ÍÈÏÒ íå äî ñòè æè -
ìà ïðè èñ ñëå äî âà íèè îä íîé òî ëü êî âêÄÍÊ âñëåä ñò âèå
íà ëè ÷èÿ òà êîé áèî ëî ãè ÷å ñêîé ïðè ÷è íû êàê ïëà öåí òàð -
íûé ìî çà è öèçì. Âû áîð õðî ìî ñîì, âêëþ ÷à å ìûõ â àíà ëèç 
ïðè ÍÈÏÒ, îáó ñëîâ ëè âà åò ñÿ öå ëûì ðÿ äîì êðè òå ðè åâ
(÷à ñ òî òîé âñòðå ÷à å ìî ñòè, íå ëå òà ëü íî ñòüþ àáåð ðà öèé âî
âðå ìÿ áå ðå ìåí íî ñòè, ñêëîí íî ñòüþ ê «óñêî ëü çà íèþ» îò
âû ÿâ ëå íèÿ ïðè îá ùå ïðè íÿ òîì ñêðè íèí ãå, â òîì ÷èñ ëå
ÓÇÈ, ïà òî ãåí íî ñòüþ äàí íîé ÕÀ). Òðè ñî ìèè ïî õðî ìî -
ñî ìàì 21, 18 è 13 ÿâ ëÿ þò ñÿ îä íè ìè èç ñà ìûõ ÷à ñ òûõ ÕÀ
è ïðè âî äÿò ê ðàí íåé ñìåð ò íî ñòè èëè èí âà ëèä íî ñòè.
Â ñâî èõ ðå êî ìåí äà öè ÿõ îò 2016 ã. ACMG íå ðå êî ìåí äó -
þò èñ ïî ëü çî âàòü ÍÈÏÒ äëÿ âû ÿâ ëå íèé àíå óï ëî è äèè ïî
õðî ìî ñî ìàì, îò ëè÷ íûì îò 21, 18 è 13 [18, 19]. Èñ ñëå äî -
âà íèå ïî ëî âûõ õðî ìî ñîì èìå åò ìå íü øóþ òî÷ íîñòü è
äîë æíî ðàñ ñìàò ðè âà òü ñÿ â ñî âî êóï íî ñòè ñ äðó ãè ìè ïî -
êà çà òå ëÿ ìè. Ñëå äó åò òàê æå èìåòü â âè äó, ÷òî èõ àíà ëèç
ìî æåò ïðî èç âî äè òü ñÿ ïà öè åí òà ìè ñ öå ëüþ âû áî ðà ïî ëà
ïëî äà, ÷òî ýòè ÷å ñêè íåï ðè åì ëå ìî.

Ïðè ïðî âå äå íèè òå ñ òà Pa no ra ma ðå çó ëü òà òû ñåê âå -
íè ðî âà íèÿ îá ðà áà òû âà þò ñÿ ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì àë ãî ðèò -
ìà NATUS [16], ïî çâî ëÿ þ ùå ãî òàê æå âû ÿâ ëÿòü òðèï ëî -
è äèþ êàê ìà òå ðèí ñêî ãî, òàê è îò öîâ ñêî ãî ïðî èñ õîæ äå -
íèÿ. Â íà øåì èñ ñëå äî âà íèè áû ëè âû ÿâ ëå íû 4 îá ðàç öà
ñ âû ñî êèì ðè ñ êîì òðèï ëî è äèè, äâà ñëó ÷àÿ áû ëè ïîä -
òâåð æ äå íû öè òî ãå íå òè ÷å ñêè, â îä íîì ñëó ÷àå áûë äèà -
ãíî ñ òè ðî âàí íîð ìà ëü íûé êà ðè î òèï ïëî äà è îä íà ïà öè -
åí ò êà îò êà çà ëàñü îò èí âà çèâ íîé äèà ãíî ñ òè êè. Êðî ìå
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Òàá ëè öà 1
Ðàñ ñ÷è òàí íûå çíà ÷å íèÿ ÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòè, ñïå öè ôè÷ íî ñòè è ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêîé öåí íî ñòè 

ïðåä ñêà çàí íûõ ðå çó ëü òà òîâ äëÿ èñ ïî ëü çó å ìûõ òå ñ òîâ

ÍÈÏÒ ×èñ ëî ñäå ëàí -
íûõ òå ñ òîâ

×óâ ñò âè òå ëü -
íîñòü

Ñïå öè ôè÷ íîñòü Ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêàÿ
öåí íîñòü ïî ëî æè -
òå ëü íî ãî ðå çó ëü -

òà òà

Ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêàÿ
öåí íîñòü îò ðè öà -
òå ëü íî ãî ðå çó ëü -

òà òà

Ïî âòîð íûé çà áîð
áèî ìà òå ðè à ëà
(÷èñ ëî ñëó ÷à åâ)

Har mo ny 1710 95,2% 99,3% 64,5% 99,9% 3,8%

Pa no ra ma 3366 98,9% 99,4% 83,6% 99,9% 2,6%

Òàá ëè öà 2
Ðàñ ÷åò çíà ÷å íèé ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêèõ öåí íî ñòåé ïðåä ñêà çàí íûõ ðå çó ëü òà òîâ

 äëÿ ãðóïï âû ñî êî ãî è íèç êî ãî ðè ñ êà (ïî ðå çó ëü òà òàì ÏÑ)

ÍÈÏÒ Ãðóï ïà ðè ñ êà ×èñ ëî 
îá ñëå äî âàí íûõ

Ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêàÿ öåí íîñòü 
ïî ëî æè òå ëü íî ãî ðå çó ëü òà òà

Ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêàÿ öåí íîñòü 
îò ðè öà òå ëü íî ãî ðå çó ëü òà òà

Har mo ny Âû ñî êàÿ 995 77,3% 99,9%

Har mo ny Íèç êàÿ 715 37,5% 100%

Pa no ra ma Âû ñî êàÿ 1926 85,6% 99,9%

Pa no ra ma Íèç êàÿ 1440 78,9% 100%



òî ãî, ïðè èñ ñëå äî âà íèè áû ëè âû ÿâ ëå íû ñëó ÷àè ñ íèç -
êîé äî ëåé âêÄÍÊ ïëî äà, ÷òî îêà çà ëî âëè ÿ íèå íà ðå -
çóëü òà òû ÍÈÏÒ: 2 íà áëþ äå íèÿ òðè ñî ìèè 21 è îä íî íà -
áëþ äå íèå òðè ñî ìèè 18, âû ÿâ ëåí íîå ïðè îò ñóò ñò âèè ðå -
çó ëü òà òà ÍÈÏÒ â ñâÿ çè ñ íèç êîé ôðàê öèåé âêÄÍÊ. Âî
âñåõ ñëó ÷à ÿõ ôðàê öèÿ ôå òà ëü íîé ÄÍÊ íå ïðå âû øà ëà
4,6%. Èí òå ðåñ íî, ÷òî àíå óï ëî è äèè ïî-ðàç íî ìó âëèÿ þò
íà äî ëþ ôå òà ëü íîé ÄÍÊ. Â ñëó ÷àå òðè ñî ìèè 21 îò ìå ÷å -
íî óâå ëè ÷å íèå ôå òà ëü íîé ôðàê öèè, òîã äà êàê â ñëó ÷àå
òðè ñî ìèé 13 è 18, à òàê æå ìî íî ñî ìèè õðî ìî ñî ìû X îò -
ìå ÷å íî óìå íü øå íèå ôå òà ëü íîé ôðàê öèè ïî ñðàâ íå íèþ
ñ ýóï ëî è äà ìè [20]. Îä íà êî ðàç ëè ÷èÿ äî ëè ôå òà ëü íîé
ÄÍÊ â ãðóï ïàõ âû ñî êî ãî, ñðåä íå ãî è íèç êî ãî ðè ñ êà íå
íàé äå íû [9].

Ëîæ íî îò ðè öà òå ëü íûå è ëîæ íî ïî ëî æè òå ëü íûå ðå çó -
ëü òà òû ÍÈÏÒ îáó ñëîâ ëå íû ãëàâ íûì îá ðà çîì ïëà öåí -
òàð íûì ìî çà è öèç ìîì, îí îá íà ðó æè âà åò ñÿ â 1—2% ñëó -
÷à åâ èñ ñëå äî âà íèÿ îá ðàç öîâ âîð ñèí õî ðè î íà è 0,1—0,3% 
ñëó ÷à åâ èñ ñëå äî âà íèé àì íè î öè òîâ [21].

Çà êëþ ÷å íèå

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 ñî âðå ìåí íûì ìå òî äîì ñêðè íèí ãà
«òðà äè öè îí íûõ» àíå óï ëî è äèé — 21, 18 è 13 õðî ìî ñîì,
â ìå íü øåé ñòå ïå íè ñêðè íèí ãà àíîìàëèé ïî ëî âûõ õðî -
ìî ñîì. Ðàç íûå ÍÈÏÒ ïîä õî äÿò äëÿ ïðè ìå íå íèÿ â îò ëè -
÷à þ ùèõ ñÿ êëè íè ÷å ñêèõ ñè òó à öè ÿõ: íà ïðè ìåð, ÍÈÏÒ
Har mo ny (Ari o sa) ïîä õî äèò äëÿ ñêðè íèí ãà ïðè äâîé íå è
äî íîð ñêîé ïðî ãðàì ìå â ñëó ÷àå ïðî âå äå íèÿ ÝÊÎ, à
ÍÈÏÒ Pa no ra ma (Na te ra) èìå åò ìå íü øóþ çà âè ñè ìîñòü
îò äî ëè âêÄÍÊ ïëî äà, à çíà ÷èò ìî æåò áûòü èñ ïî ëü çî âàí 
äëÿ èñ ñëå äî âà íèÿ íà ÷óòü áî ëåå ðàí íèõ ñðî êàõ è ïî çâî -
ëÿ åò îïðå äå ëÿòü òðèï ëî è äèè.
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