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Неинвазивное пренатальное тестирование (НИПТ, Non-Invasive Prenatal Testing, NIPT) с целью выявления трисомий в послед-
нее время получило широкое распространение в клинической практике во многих странах, включая Россию. Несмотря на 
то, что НИПТ не позволяет оценить количество и структуру всех хромосом плода (это возможно только путём кариотипи-
рования), этот анализ обладает хорошими показателями чувствительности и специфичности, а также позволяет устранить 
риски, сопровождающие инвазивные диагностические процедуры (амниоцентез, кордоцентез, биопсия ворсин хориона и 
т.д.). Для НИПТ преимущественно используют последовательности внеклеточной фетальной ДНК (cell-free fetal DNA, cffDNA), 
которые в небольшой концентрации присутствуют в крови беременной женщины и исчезают после беременности. В насто-
ящее время для НИПТ используют методы высокопроизводительного секвенирования (Next Generation Sequencing, NGS). 
В обзоре приведены основные подходы и методы, применяемые для НИПТ с целью обнаружения трисомий: массовое парал-
лельное секвенирование методом дробовика (massive parallel shotgun sequencing, MPSS), таргетное массовое параллельное 
секвенирование (targeted massive parallel sequencing, t-MPS) и подходы, основанные на изучении однонуклеотидных поли-
морфизмов (single nucleotide polymorphism, SNP), а также произведено сравнение эффективности их использования для 
выявления трисомий по хромосомам 13, 18 и 21 (синдромов Патау, Эдвардса и Дауна, соответственно). При использовании 
MPSS анализу подвергаются последовательности всего генома, а при t-MPS — только специфические последовательности. 
В статье обсуждаются также методы анализа мРНК, эпигенетических маркёров плода и дополнительные методы усиления 
сигнала (например, DANSR, Digital Analysis of Selected Regions, цифровой анализ выбранных областей). В обзоре приведены 
основные причины появления ложных (ложноположительных и ложноотрицательных) результатов при НИПТ (мозаицизм, 
феномен “резорбция двойни”, низкий уровень cffDNA и др.). Дано краткое описание современного места НИПТ в клиниче-
ской практике и перспектив включения НИПТ в схему пренатального скрининга, а также основных трудностей, ограничива-
ющих более широкое применение технологии НИПТ в клинике. Прежде всего эти трудности связаны со спецификой cffDNA 
(концентрация, индивидуальные отличия и др.), а также с этическими аспектами (генетический детерминизм, информиро-
ванное согласие пациентов и др.). 
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Noninvasive prenatal detection of trisomy: a review of methods and comparison of approaches
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Non-invasive prenatal testing (NIPT) of trisomy has recently become widespread in clinical practice in many countries, including 
Russia. Despite the fact that NIPT does not allow to estimate the number and structure of all chromosomes of the fetus (this is pos-
sible only when using karyotyping), this analysis has good sensitivity and specificity indicators, and also allows eliminating the risks 
accompanying invasive diagnostic procedures (amniocentesis, cordocentesis, chorionic villus biopsy, etc.). The sequences of cell-
free fetal DNA (cffDNA), which are present in low concentrations in the blood of a pregnant woman and disappear after pregnancy, 
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Т
рисомии – геномные мутации из группы анеу-

плоидий, при которых в одной из пар гомоло-

гичных хромосом присутствует дополнительная, 

третья, хромосома. Причинами трисомий являются 

ошибки расхождения хромосом при оогенезе, и веро-

ятность их возникновения увеличивается с возрастом 

матери. До сих пор не удалось доказать существенное 

влияние возраста отца на вероятность возникновения 

трисомий [1]. Часть трисомий приводит к спонтанным 

выкидышам (например, трисомия по хромосоме 16), 

другие – к рождению детей со значительными нару-

шениями развития. Трисомия по хромосоме 21 приво-

дит к рождению жизнеспособного ребёнка с синдро-

мом Дауна.   Значительными нарушениями развития 

и высоким процентом постнатальной смертности ха-

рактеризуются две другие распространённые формы 

трисомий – по хромосомам 13 и 18, приводящие к раз-

витию синдромов Патау и Эдвардса, соответственно. 

В связи с тяжестью последствий наличия лишней 

хромосомы для организма, диагностике трисомий на 

раннем сроке беременности в настоящее время уделя-

ется большое внимание. Особо остро стоит вопрос раз-

работки эффективного метода неинвазивной прена-

тальной диагностики генетических аномалий. Прежде 

всего, такая необходимость связана с высоким риском 

потери плода при инвазивной диагностике (амниоцен-

тез, кордоцентез, биопсия ворсин хориона и т.д.). По 

разным оценкам, такой риск может достигать 0,6—2% 

[2, 3]. Кроме того, есть ряд факторов, которые допол-

нительно влияют на развитие осложнений и на резуль-

таты инвазивной диагностики (возраст женщины, ос-

are mainly used for NIPT. Currently NIPT uses Next Generation Sequencing methods (NGS). The review presents main approaches 
and methods used for non-invasive prenatal testing of trisomy: massive parallel sequencing by the shotgun method (MPSS), tar-
geted parallel sequencing (t-MPS) and approaches based on the study of single nucleotide polymorphisms (SNP). In review we 
also compare efficacy of their use for the detection of trisomy of chromosomes 13, 18 and 21 (Patau syndrome, Edwards syndrome 
and Down syndrome, respectively). When using MPSS, sequences of the whole genome are analyzed, and with t-MPS, only spe-
cific sequences of interest are analyzed. The article also discusses methods for analyzing mRNA, fetal epigenetic markers, and addi-
tional signal amplification methods (for example, DANSR, Digital Analysis of Selected Regions). The review presents the main rea-
sons for the appearance of false (false positive and false negative) results in NIPT (mosaicism, the phenomenon of “twin resorp-
tion”, low levels of fetal DNA, etc.). A brief description of the current place of NIPT in clinical practice and prospects for the inclusion 
of NIPT in the prenatal screening scheme, as well as the main difficulties that limit the wider use of NIPT technology in the clinic, 
are given. Primarily, these difficulties are associated with the specificity of cell-free fetal DNA (concentration, individual differences, 
etc.), as well as ethical issues (genetic determinism, informed patient consent, etc.). 
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ложнённый акушерский анамнез, опыт врача, оснаще-

ние медицинского учреждения и т.д.).

В большинстве стран мира с целью выявления ге-

нетических аномалий у плода сейчас всем беременным 

женщинам проводят комбинированное скрининговое 

исследование, включающее ультразвуковое исследо-

вание плода и определение нескольких биохимических 

маркёров в материнской крови. Как правило, такой 

скрининг проводится один раз в сроке беременности 

10—13,6 недель, и, помимо выявления преэклампсии, 

гибели плода, задержки роста плода и некоторых дру-

гих нарушений внутриутробного развития, позволяет 

сформировать группу высокого риска по хромосом-

ным аномалиям у плода. Доля ложноположительных 

результатов для комбинированного скрининга варьи-

рует от 2 до 7% [4, 5]. Этот метод является косвенным, 

и при выявлении риска рождения ребёнка с трисоми-

ей женщине рекомендуют пройти инвазивное иссле-

дование, предполагающее биопсию тканей плода или 

его оболочек и последующее кариотипирование полу-

ченных клеток. Кариотипирование способно подтвер-

дить или опровергнуть это предположение, так как при 

этом методе есть возможность изучить количество и 

структуру всех хромосом плода. 

НИПТ для выявления трисомий

В настоящее время большие надежды возлагают на 

метод неинвазивного пренатального тестирования 

(НИПТ, Non-Invasive Prenatal Testing, NIPT) трисомий 

– генетический тест, который позволяет неинвазивным 

методом проанализировать количество отдельных хро-
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появление результатов для этой группы беременных, 

прежде всего показателей чувствительности и специ-

фичности метода. Хотя уже сейчас можно ожидать, что 

эти результаты окажутся сопоставимыми с уже имею-

щимися показателями, т.к. способность НИПТ выяв-

лять трисомии зависит от точности анализа и доли фе-

тальной ДНК в образце, а не от распространённости 

заболевания в популяции. 

Характеристики внеклеточной фетальной ДНК

Для НИПТ преимущественно используют последо-

вательности внеклеточной фетальной ДНК (cell-free fe-

tal DNA, cffDNA), которые присутствуют в крови мате-

ри. Приблизительно 4-10% всей ДНК в крови матери 

представлено ДНК плода. Однако в абсолютных значе-

ниях эта цифра достаточно мала (меньше 1 мкг на 20 мл 

крови), что вносит дополнительные трудности в тести-

рование [8]. cffDNA может быть детектирована в крови 

матери уже на 5—7-й неделе беременности [9], однако 

более надёжный результат получается при проведении 

исследования после 10-й недели, так как количество 

cffDNA нарастает с течением времени [10]. Так, коли-

чество cffDNA увеличивается с 16 геномов плода на мл 

материнской крови в первом триместре до 80 геномов 

плода на мл в третьем триместре с резким пиком в по-

следние 8 недель беременности [11]. Однако НИПТ ча-

ще всего проводят на 10-й неделе беременности для ран-

него выявления возможной анеуплоидии у плода. 

Было показано, что концентрация cffDNA и сте-

пень её нарастания во время беременности имеют ин-

дивидуальные различия [12, 13]. Кроме того, феталь-

ная фракция ДНК сильно зависит от индекса массы 

тела матери, этнической принадлежности, количества 

плодов (одно- или многоплодная беременность) [14, 

15]. В целом же cffDNA является достаточно стабиль-

ной (по крайней мере, в течение 24 часов), что позво-

ляет использовать её для анализа. Кроме того, cffDNA 

после беременности исчезает из крови матери, поэто-

му анализ cffDNA можно проводить даже у тех жен-

щин, у которых беременность не является первой (в 

отличие от фетальных клеток крови, циркулирующих 

в крови матери и после беременности [16]). Наиболее 

часто cffDNA выделяют из плазмы крови матери. Это 

связано с тем, что в сыворотке выше содержание ма-

теринской ДНК вследствие выхода в неё ДНК из кле-

ток, разрушающихся в процессе коагуляции. В насто-

ящее время существует много коммерческих наборов, 

с помощью которых можно эффективно выделить вне-

клеточную ДНК. Фракция внеклеточной ДНК плазмы 

крови низкомолекулярная, 40% имеет длину не более 

300 п.н., а размер 90% молекул не превышает 1500 п.н. 

Для получения более обогащённой фракции cffDNA 

мосом плода и выявить аномалии. Несмотря на то, что 

НИПТ не позволяет оценить количество и структуру 

всех хромосом плода, широкое применение этого мето-

да позволит снизить количество инвазивных процедур, 

выкидышей и ошибочных прерываний беременности. 

Есть три возможности включения НИПТ в существую-

щую схему пренатального скрининга: в качестве заме-

ны определения биохимических маркёров в сыворотке 

крови при комбинированном скрининге; как промежу-

точный этап между комбинированным скринингом и 

инвазивным исследованием или в качестве замены ин-

вазивного исследования. В ближайшее время наиболее 

вероятными представляются первые два варианта.

НИПТ для выявления трисомий широко приме-

няется в клинической практике с 2011 г. [6]. Впервые 

метод появился в Гонконге, в этом же году начал пред-

лагаться коммерческими компаниями в США. Снача-

ла НИПТ использовался лишь для выявления трисо-

мии по хромосоме 21, но постепенно его возможности 

расширились и в настоящее время такое исследование 

позволяет обнаружить трисомии по хромосомам 13, 16, 

18, 22 и аномалии по половым хромосомам (например, 

синдром Клайнфельтера – 47,XXY) [7]. В настоящее 

время НИПТ применяют в более чем 60 странах. Боль-

шинство специалистов рекомендуют использовать 

НИПТ в качестве скринингового, а не диагностиче-

ского метода, однако высокие показатели чувствитель-

ности (частоты истинно положительных результатов) 

и специфичности (частоты истинно отрицательных ре-

зультатов) детекции трисомии у плода при таком под-

ходе позволяют рассматривать его как альтернативу 

инвазивной диагностике. Кроме того, этот метод мо-

жет быть показан женщинам, которые по тем или иным 

соображениям отказываются от инвазивного вмеша-

тельства. В настоящее время в большинстве стран 

НИПТ используют для скрининга женщин из группы 

риска по развитию аномалий плода. К таким факторам 

риска согласно рекомендациям Американского обще-

ства акушеров-гинекологов (ACOG) относят: возраст 

женщины 35 лет и более; указывающие на повышен-

ный риск анеуплоидии данные УЗИ; наличие предше-

ствующей беременности с трисомией; наличие роберт-

соновской транслокации (повышает риск появления 

трисомии по хромосомам 13 или 21 у плода); выявлен-

ный при комбинированном скрининге повышенный 

риск анеуплоидии. Большинство клинических иссле-

дований чувствительности и специфичности НИПТ, 

а также других показателей метода выполнены при ана-

лизе образцов ДНК беременных женщин из таких 

групп риска. Лишь недавно НИПТ стали более широ-

ко применять для скрининга женщин из группы низ-

кого риска, и в ближайшие несколько лет ожидается 
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часто применяют различные методы. Наличие после-

довательностей Y-хромосомы (в случае мужского по-

ла плода) или возможность сравнения генотипов ро-

дителей (обнаружение отцовских аллелей) облегчает 

процесс анализа. В других случаях можно используют 

тот факт, что размер cfDNA плода меньше размера ма-

теринской cfDNA: в среднем размер cffDNA не превы-

шает 250 п.н. [17]. Это связано с тем, что механизмы, 

ответственные за высвобождение материнской и фе-

тальной внеклеточной ДНК в кровоток беременной 

женщины, различны. Наиболее широко используемым 

методом обогащения фетальной фракции cfDNA яв-

ляется полимеразная цепная реакция (ПЦР) в различ-

ных вариациях, направленная на выявление опреде-

лённых последовательностей матери и плода. В послед-

нее время было предложено использовать для 

выявления фракции cffDNA технологию высокопро-

изводительного секвенирования (Next Generation Se-

quencing, NGS) [18]. Возможно также проведение 

НИПТ методом NGS без предварительного разделе-

ния фракций материнской и фетальной внеклеточной 

ДНК, но в таком случае для детекции небольших от-

клонений в количестве ДНК различных хромосом пло-

да необходимо большое покрытие (число прочтений 

каждого региона). Однако приблизительно 0,5—7% 

женщин не получают результата после проведения 

НИПТ, чаще всего в связи с недостаточной фракцией 

cffDNA. Низкий уровень cffDNA может также быть 

причиной ложноотрицательных результатов при 

НИПТ. 

Основные методы и подходы в НИПТ

Существует несколько подходов количественного 

измерения cffDNA с определением повышения доли 

ДНК, относящейся к конкретной хромосоме плода. В 

настоящее время в НИПТ используют методы NGS, 

т.к. для получения статистически достоверных резуль-

татов с путём ПЦР (особенно при низкой фетальной 

фракции ДНК) требуется проведение большого коли-

чества циклов [19]. Основных современных подходов 

три: массовое параллельное секвенирование методом 

дробовика (massive parallel shotgun sequencing, MPSS), 

таргетное массовое параллельное секвенирование (tar-

geted massive parallel sequencing, t-MPS) и подход, ос-

нованный на исследовании однонуклеотидных поли-

морфизмов (single nucleotide polymorphism, SNP). Пер-

вые два метода основаны на определении методом 

секвенирования принадлежности cfDNA к той или 

иной хромосоме на основании сравнения с референс-

ным геномом, при наличии трисомии количество 

cfDNA этой хромосомы будет больше. Так, обычно 

8,5% всех прочитанных последовательностей принад-

лежат хромосоме 1, в то время как к хромосоме 22 отно-

сятся только 1,2% всех фрагментов, а к хромосоме 21 – 

1,35%. При трисомии у плода в общем содержании 

cffDNA будет содержаться большее количество гене-

тического материала, соответствующее лишней хро-

мосоме. При использовании MPSS анализу подверга-

ются последовательности всего генома, а при t-MPS 

только специфические последовательности интереса. 

Таким образом, при использовании t-MPS существен-

но снижено количество ридов (коротких нуклеотид-

ных последовательностей, полученных в результате 

секвенирования) в связи с нацеленностью анализа 

только на клинически значимые хромосомы (21, 18, 13 

и т.д.) или хромосомы интереса. Это, в свою очередь, 

приводит к снижению длительности и стоимости ис-

следования, что делает его более доступным для ши-

роких слоёв населения. Также дополнительно в каче-

стве шага усиления сигнала может применяться циф-

ровой метод DANSR (Digital Analysis of Selected Regions, 

цифровой анализ выбранных областей), при этом вы-

бранные неполиморфные локусы на хромосомах ин-

тереса анализируются количественно. DANSR за счёт 

селективного секвенирования позволяет увеличить 

производительность и снизить стоимость исследова-

ния. Метод, основанный на исследовании SNP, опре-

деляет число копий хромосом на основании поиска ал-

лельных различий. Все три метода обладают схожими 

аналитическими показателями и могут быть исполь-

зованы в клинической практике.

Ограничения широкого применения НИПТ

Основная трудность применения НИПТ в клини-

ческой практике связана с тем, что исследуемая феталь-

ная ДНК выделяется в кровь матери преимущественно 

в результате апоптоза цитотрофобласта ворсинок хори-

она и может не соответствовать кариотипу плода. Это 

может быть объяснено особенностями формирования 

слоя цитотрофобласта во время эмбриогенеза: цитотро-

фобласт формируется из трофобласта бластоцисты, 

а плод – из внутренней клеточной массы (эмбриобла-

ста). С этим может быть связана часть ложноположи-

тельных и ложноотрицательных результатов при исполь-

зовании для диагностики трисомий cffDNA. В недав-

нем исследовании было показано, что в 3,7% (14/404) 

случаев образцы кратковременной культуры ворсин хо-

риона имели нормальный или мозаичный (частота кло-

на клеток с анеуплоидией менее 30%) кариотип при на-

личии трисомии у плода. Таким образом, анеуплоидия 

также может быть не выявлена при  НИПТ. В пересчё-

те на общее количество исследованных в этой работе 

образцов (около 6 000), риск ложноотрицательного ре-

зультата при использовании НИПТ составляет 0,2% [20]. 
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Согласно крупномасштабному исследованию, в сред-

нем процент мозаицизма составляет 0,8% [21]. Показа-

но, что выявление мозаицизма при трисомии хромосом 

13 и 18 происходит в большем проценте случаев по срав-

нению с трисомией по хромосоме 21 [22]. Мозаицизм 

может быть плацентарный и истинный, фетальный. В 

первом случае клетки с аномальным кариотипом рас-

полагаются во внезародышевых тканях (чаще всего, в 

плаценте), во втором случае – в тканях плода. Так как 

при НИПТ исследуют ДНК внезародышевых тканей, 

то в случае наличия как плацентарного, так и феталь-

ного мозаицизма, может быть получен ложный резуль-

тат [23]. Кроме мозаицизма, к ложному результату так-

же могут приводить низкий уровень cffDNA в крови ма-

тери, хромосомные аномалии матери, злокачественные 

новообразования. Также феномен под названием “ре-

зорбция двойни” ответственен за ряд ложноположи-

тельных результатов. В 30% случаев при многоплодной 

беременности происходит потеря одного или более эм-

брионов, которые оставляют в крови матери свою ДНК. 

Так как в большинстве случаев гибель эмбриона проис-

ходит из-за генетической аномалии, то циркулирующая 

в крови матери cffDNA исчезнувшего близнеца может 

приводить к ложноположительному результату при 

НИПТ. В силу перечисленных причин при выявлении 

высокого риска трисомии при НИПТ для подтвержде-

ния диагноза рекомендуют проводить консультацию с 

врачом-генетиком и инвазивное исследование.

Наилучшие показатели чувствительности и специ-

фичности НИПТ наблюдаются для детекции трисомии 

по хромосомам 13, 18, 21 [7]. Это объясняется тем, что 

перечисленные трисомии являются наиболее частыми 

анеуплоидиями плода и обусловливают известные син-

дромы: Дауна (трисомия по хромосоме 21), Эдвардса 

(трисомия по хромосоме 18) и Патау (трисомия по хро-

мосоме 13). Так, средняя прогностическая значимость 

НИПТ для этих трисомий составляет 83,5% [24]. Чув-

ствительность и доля ложноположительных результа-

тов НИПТ для выявления трисомий по хромосомам 21 

и 18 составляют >99% и <0,2%, соответственно [25], тог-

да как чувствительность для трисомии по хромосоме 13 

составляет 78,6—94,4%, а доля ложноположительных 

результатов выше 1% [26]. Таким образом, при трисо-

мии по хромосоме 21 у плода наблюдается наиболее вы-

сокая степень выявляемости с помощью НИПТ, кото-

рая несколько ниже при трисомии по хромосоме 18 и 

наименьшая – при трисомии по хромосоме 13 [27]. Од-

нако, в последнем исследовании 146 958 беременных 

женщин были показаны следующие показатели чувстви-

тельности и специфичности НИПТ: для трисомии по 

хромосоме 21 ‒ 99,17% и 99,95%, соответственно; для 

трисомии по хромосоме 18 ‒ 98,24% и 99,95%; для три-

сомии по хромосоме 13 ‒ 100% и 99,96% [28]. Также в 

этом исследовании было выявлено отсутствие статисти-

чески значимых различий по чувствительности и специ-

фичности между группами женщин с высоким и низ-

ким риском анеуплоидии у плода. В ряде таких иссле-

дований с улучшенными показателями неинвазивного 

тестирования для трисомий по хромосомам 13 и 18 та-

кого эффекта удалось достичь количественной биоин-

форматической коррекцией смещения состава GC [29]. 

Дело в том, что в хромосомах 13 и 18 содержание GC 

меньше, чем в хромосоме 21, что влияет на результаты 

анализа, и коррекция позволяет минимизировать это 

влияние. Кроме того, в настоящее время разработано 

несколько алгоритмов обработки, позволяющих на ста-

дии анализа данных увеличить показатели чувствитель-

ности и специфичности НИПТ [30].

Риск ложноположительных и ложноотрицательных 

результатов при НИПТ по данным разных исследований 

составляет 0,02‒0,13 и 0,02‒0,26%, соответственно [20, 

31]. Ложноположительные результаты могут привести к 

прерыванию развития здорового эмбриона, а ложно-

отрицательные – к рождению ребёнка с хромосомной 

аномалией. При ложноотрицательных результатах НИПТ 

маркеры хромосомной аномалии могут быть обнаруже-

ны у плода на более позднем сроке беременности при 

ультразвуковом исследовании или беременность может 

закончиться внутриутробной гибелью плода. Риск лож-

ных результатов при НИПТ приводит к снижению об-

щей эффективности метода и требует проведения инва-

зивного тестирования для подтверждения результата. Од-

нако улучшение методики НИПТ может привести 

к существенному снижению показателей ложноположи-

тельных и ложноотрицательных результатов.

Существует лишь небольшое количество исследо-

ваний, в которых анализировали показатели надёжно-

сти НИПТ в случае многоплодных беременностей [32, 

33]. Это связано, прежде всего, с небольшим количе-

ством лабораторий в мире, проводящих такой анализ. 

В случае однояйцевых близнецов трудности неинва-

зивного тестирования не отличаются от таковых при 

одноплодной беременности. Для разнояйцевых же 

близнецов и беременностей с более чем двумя плода-

ми проведение НИПТ является достаточно сложной 

задачей. Связано это как с маленькой фракцией cffDNA 

каждого плода, так и с техническими ограничениями 

анализа [34, 35].

Менее распространённым вариантом является ис-

пользование для НИПТ мРНК плода, циркулирующей 

в крови матери [36, 37]. Достаточно длительное время уже 

разрабатывается несколько тест-систем для неинвазив-

ного выявления трисомий c использованием мРНК. Ос-

новным подходом в таких системах является анализ SNP-
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маркёров фетальной РНК, но ни одна из методик пока 

не применяется в клинической практике [38]. Также для 

НИПТ с целью выявления трисомий могут быть исполь-

зованы эпигенетические методы, основанные на опре-

делении степени метилирования в сочетании с генетиче-

скими маркёрами ДНК плода (например, гена ZFY на 

Y-хромосоме) [39, 40]. Однако, эта методика также пока 

не получила клинического применения.

Различные компании в настоящее время выпуска-

ют коммерческие наборы для НИПТ, при этом суще-

ствуют тесты и платформы с использованием каждого 

из трёх описанных выше методов анализа (MPSS, t-MPS, 

SNP). Технологии секвенирования, используемые для 

НИПТ, также могут быть разными: пиросеквенирова-

ние (454 Life Sciences, Roche), секвенирование синте-

зом (Illumina Genome Analyzer, Illumina), секвениро-

вание лигированием (SOliD, Life Technologies Thermo 

Fisher Scientific). Теоретически, высокопроизводитель-

ное секвенирование может выявлять трисомии любых 

хромосом, однако коммерческие тест-наборы чаще 

всего выпускаются для выявления наиболее распро-

странённых анеуплоидий по хромосомам 13, 16, 18, 21, 

22, а также Х и Y хромосомам. В последнее время ста-

ли появляться наборы для выявления путём НИПТ 

аномалий в отдельных регионах хромосом, что значи-

тельно расширяет возможности метода (например, 1p, 

5p, 15q, 22q, 11q, 8q, 4p).

Заключение

НИПТ в настоящее время всё шире начинает приме-

няться в клинической практике, особенно для тестиро-

вания женщин, относящихся к группе риска по генети-

ческим аномалиям. Дальнейшее развитие этой техноло-

гии приведёт не только к её повсеместному включению 

в клиническую практику, но и к расширению её диагно-

стических возможностей, в частности, к расширению 

спектра генетических аномалий плода, которые можно 

выявлять неинвазивным методом (например, мутации 

отдельных генов или небольших регионов). Основным 

ограничивающим фактором для более широкого приме-

нения этой технологии на сегодняшний день является 

высокая стоимость исследования, обусловленная при-

менением современных дорогостоящих оборудования и 

реагентов, а также ряд этических проблем (генетический 

детерминизм, информированное согласие пациентов и 

др.). Но с развитием технологий выделения и анализа 

cffDNA предполагается, что стоимость исследования бу-

дет значительно снижена и НИПТ может стать рутин-

ным скрининговым, а в дальнейшем и диагностическим 

тестом для всех беременных женщин. Кроме того, пред-

полагается, что усовершенствование метода значитель-

но снизит количество ложноположительных и ложно-

отрицательных результатов при НИПТ. Но уже сейчас 

этот метод может оказаться полезным для принятия ре-

шения о применении инвазивной диагностики в группах 

беременных высоким или промежуточным риском ане-

уплоидий у плода, сформированных по результатам ком-

бинированного скрининга.
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