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Многие страны внедряют неинвазивное пренатальное тестирование (НИПТ) в систему общественного здравоохранения в 
качестве контингентного скрининга для беременных, что позволяет повысить эффективность выявления хромосомных ано-
малий (ХА) у плода и снизить количество необоснованных инвазивных процедур. Анализ литературных источников пока-
зал, что большинство врачей и беременных из групп высокого и промежуточного рисков готовы воспользоваться НИПТ в 
качестве дополнительного скрининга в связи с его безопасностью, высокой чувствительностью и возможностью раннего 
получения результатов. Однако обнаружены различия в выборе метода раннего пренатального скрининга ХА между стра-
нами, которые зависели от этнических, социо-демографических и религиозных характеристик опрошенных, а также от осо-
бенностей политики местного здравоохранения, связанных с необходимостью частичной или полной оплаты пренаталь-
ного теста и доступностью прерывания беременности. Сделан вывод, что для каждой страны необходимы свои руковод-
ства, разработанные с учетом социального контекста, а вопрос о внедрении НИПТ в рутинную практику должен решаться 
по результатам социологических исследований в больших группах беременных и врачей страны.
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Many countries are introducing a non-invasive prenatal test, NIPT, into the public health system as a contingent screening for preg-
nant women, which improves the detection of chromosomal abnormalities of the fetus and reduces the number of unwarranted 
invasive procedures. Analysis of the literature showed that the majority of doctors and pregnant women from the high and inter-
mediate risk groups are ready to use NIPT as an additional screening due to its safety, high sensitivity and the possibility of early 
reception of results. However, there were found differences between countries in choosing the method of prenatal screening for 
chromosomal abnormalities of the fetus, which depend on the ethnic, sociodemographic and religious characteristics of the respon-
dents, as well as on the peculiarities of the local health policy related to the need for partial or full payment of the prenatal test 
and the availability of abortion. It was concluded that each country needs its own guidelines, developed with taking into account 
the social context, and the issue of introducing NIPT into routine practice should be decided by the results of sociological research 
among large groups of pregnant women and healthcare professionals in the country.
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Введение

Врожденные и наследственные болезни встреча-
ются примерно у 2—3% новорожденных и часто 
имеют неблагоприятный исход, поэтому прена-

тальная диагностика играет важную роль в системе 
здравоохранения [1]. В связи с всё более частым при-
менением новых технологий в пренатальной диагно-
стике и всё большей их доступностью возникает ряд 
проблем, которые обсуждаются профессиональным 
сообществом в разных странах. Высокая эффектив-
ность неинвазивных пренатальных ДНК-тестов для 
выявления частых хромосомных анеуплоидий, отсут-
ствие риска для плода, безопасность и доступность мо-
гут повлечь за собой отношение к подобному тестиро-
ванию, как к «рутине», недооценке неполноты объема 
получаемой информации о состоянии здоровья плода. 
Между тем, чем шире предлагается тест, тем сложнее 
принять решение потенциальным родителям и тем 
профессиональнее должно быть медико-генетическое 
консультирование, тем больше ответственности берет 
на себя врач-генетик.

В соответствии с Приказом Минздрава России от 
12 ноября 2012 г. № 572н все беременные в России 
должны пройти ранний комбинированный пренаталь-
ный скрининг (РПС) на частые хромосомные анома-
лии (ХА) (трисомии по хромосомам 21, 18, 13) и врож-
денные пороки развития (ВПР) у плода [2]. РПС в сро-
ке беременности 11—14 недель заключается в 
проведении экспертного ультразвукового исследова-
ния (УЗИ) и определении в крови беременной концен-
трации биохимических маркеров ХА у плода (PAPP-A, 
св. b-ХГЧ) с последующим программным комплекс-
ным расчетом индивидуального риска рождения ре-
бенка с хромосомной патологией [3]. По результатам 
«Аудита-2016» в субъектах Российской Федерации, 
чувствительность РПС по выявлению трисомии хро-
мосомы 21 в целом по России составила 83% [4], а по 
данным зарубежной литературы комбинированный 
пренатальный скрининг может выявить 90% плодов с 
синдромом Дауна и имеет 5% ложноположительных 
результатов. РПС включен в алгоритм массовой пре-
натальной диагностики в России и проводится всем 
женщинам на безвозмездной основе.

Дополнительным скрининговым тестом в 1 триме-
стре беременности является высокочувствительный 
неинвазивный пренатальный тест (НИПТ) методом 
высокопроизводительного секвенирования (секвени-
рование следующего поколения, Next Generation 
Sequencing, NGS). Метод может быть использован с 
9—10-й недели беременности и наиболее точен в от-
ношении трисомии по хромосоме 21 – синдрома Дау-
на; чувствительность НИПТ для трисомии 21 состав-
ляет 99% при доле ложноположительных результатов 
0,04% [5—7]. Тест может быть использован для выяв-
ления других хромосомных аномалий (трисомии 18, 
трисомии 13, анеуплоидий по половым хромосомам), 
но с меньшей чувствительностью и специфичностью.  
Возможно существенное расширение спектра скрини-
руемых хромосомных нарушений: определение микро-
делеционных синдромов и моногенной патологии  
[8, 9]. На данный момент в России НИПТ доступен 
только на коммерческой основе, тогда как в некото-
рых странах мира он уже введен в систему обществен-
ного здравоохранения [10,11].

В связи с тем, что стандартный РПС основан на 
оценке косвенных маркеров ХА плода, он имеет огра-
ничения по чувствительности и специфичности. Поэ-
тому даже при соблюдении сроков обследования РПС 
позволяет отнести в группу риска для последующего 
проведения инвазивной диагностики лишь около 80% 
беременностей плодами с трисомией по хромосоме 21 
[12]. НИПТ основан на прямом анализе внеклеточной 
ДНК плода в крови матери, что приводит к повыше-
нию его чувствительности и снижению количества 
ложноположительных результатов.

Скрининг-тесты не дают ответа «да/нет», поэтому 
при высоком риске ХА у плода (индивидуальный риск 
1/100 и выше) беременная направляется на диагности-
ческий инвазивный тест (хорионбиопсия, амниоцен-
тез) для цитогенетического исследования биологиче-
ского материала плода. При этом в случае установле-
ния у беременной высокого риска ХА по данным РПС 
подтвердятся примерно 30% диагнозов трисомии 21 у 
плода [12], в то время как после проведения НИПТ 
этот диагноз подтверждается в 99% случаев.
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дополнительной информации по другим хромосомным 
аномалиям), а также стоимость теста. Выбранные ха-
рактеристики тестов в значительной степени отражают 
разницу между прентальными скрининговыми тестами 
и позволяют определить ключевые предпочтения ре-
спондентов.

В исследовании Hill с соавт. [14] в Великобритании, 
в котором приняли участие 335 женщин и 181 врач, бы-
ло показано, что беременные в выборе скринингового 
теста на синдром Дауна больше всего ценят безопас-
ность, а для врачей приоритетными являются его чув-
ствительность и получение результата в более ранние 
сроки гестации.  В статье [15] представлены результаты 
опроса респондентов из девяти стран: Канады, Дании, 
Исландии, Израиля, Италии, Нидерландов, Португа-
лии, Сингапура и Великобритании. Опросник состоял 
из трех разделов: (1) вопросы о пренатальном тестиро-
вании, (2) таблицы с гипотетическими тестами с раз-
личными дискретными характеристиками (рис. 1), (3) 
демографические характеристики респондента. Дизайн 
DCE в этом исследовании был составлен согласно под-
ходу Street и Bugress, а анализ проведен с использовани-
ем логистической регрессионной модели. Было проан-
кетировано 2707 беременных и 1275 врачей. В результа-
те было показано, что женщины предпочитают 
безопасный тест с дополнительной информацией о ри-
ске ХА у плода, в то время как врачи выбирают тест с 
высокой чувствительностью и получением результата в 
наиболее раннем сроке гестации. Эта разница важна, и 
врачи должны учитывать, что их ожидания от тестиро-
вания отличаются от ожиданий женщин, которых они 
консультируют. Также оказалось, что и врачи и бере-
менные в большинстве случаев выбирают НИПТ, од-
нако врачи чаще женщин отдают предпочтение инва-
зивному тесту. Аналогичные результаты получены при 
тестировании женщин и врачей в Нидерландах [16].

В результате исследования были выявлены разли-
чия в выборе тестов представителями разных стран. На-
пример, в Израиле, Италии, Португалии и Сингапуре 
зарегистрирована значимая доля врачей (более 30%), 
которые отдают предпочтение инвазивной диагности-
ке. К тому же женщины из Италии и Португалии отда-
вали предпочтение получению наиболее полной инфор-
мации о состоянии здоровья плода, что также свиде-
тельствует, что в данных странах инвазивная диаг- 
ностике более востребована. Авторы сделали выводы, 
что для каждой страны необходимы свои руководства, 
разработанные с учетом социального контекста.

Помимо предоставления выбора между разными 
тестами, крайне важным является включение в анке-
ту варианта «отказаться от теста». В исследовании [15] 
было показано, что большая доля женщин из Израиля 

Исходя из этого считается, что НИПТ позволяет вы-
являть синдром Дауна с большей чувствительностью и 
имеет меньший процент ложноположительных резуль-
татов по сравнению с РПС, что приводит к увеличению 
количества выявленных случаев трисомии 21 и уменьше-
нию количества необоснованных инвазивных процедур. 

Моделирование выбора  
дискретных характеристик  
методов пренатального тестирования

НИПТ стремительно меняет систему пренаталь-
ного скрининга во всем мире. Некоторые страны стре-
мятся к внедрению НИПТ в программы раннего мас-
сового пренатального скрининга ХА, выполняемые в 
системе общественного здравоохранения. Однако пе-
ред широким внедрением генетических технологий в 
клиническую рутинную практику необходимо изучить 
предпочтения в выборе скрининговых и диагностиче-
ских тестов в группах врачей и беременных и разрабо-
тать механизмы для включения метода в схемы прена-
тального обследования. При проведении социологи-
ческих исследований в системе общественного 
здравоохранения проводится экспериментальное мо-
делирование выбора дискретных характеристик 
(discrete choice experiment, DCE) теста. Предложив 
участникам тестирования выбрать между рядом гипо-
тетических тестов с различными характеристиками, 
организаторы DCE могут выявить, какие характери-
стики теста влияют на выбор респондента и получить 
представление о наиболее вероятном выборе в реаль-
ной жизни [13]. Эксперименты с выбором дискретных 
характеристик пренатальных тестов проводились во 
многих странах мира и помогли выявить общие зако-
номерности в предпочтениях и выборе тестов беремен-
ными и врачами. Вместе с тем, трудно полностью экс-
траполировать зарубежный опыт в этой сфере в рос-
сийское здравоохранение, так как в ходе проведения 
DCE во многих странах было доказано существенное 
влияние этнических, культурных, социальных, этиче-
ских, религиозных установок на выбор различных ха-
рактеристик тестов.

Ключевые предпочтения в выборе методов 
пренатального тестирования  
беременными и врачами

В качестве дискретных характеристик пренаталь-
ных тестов выступают чувствительность теста, гестаци-
онный срок, в котором получен результат, риск потери 
беременности, объем получаемой информации (тест 
только для выявления синдрома Дауна или с наличием 
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и Нидерландов готова отказаться от любого скринин-
гового теста по выявлению синдрома Дауна. В других 
исследованиях [16,17] было показано, что даже при на-
личии возможности выбора НИПТ треть из анкетиру-
емых из Нидерландов и США отказались от проведе-
ния скрининга на синдром Дауна у плода.

Влияние социо-демографических, 
этнических, культурных и экономических 
характеристик респондентов на выбор 
метода пренатального тестирования

В США было проведено крупное онлайн исследо-
вание, которое позволило оценить, какие дополнитель-
ные характеристики влияют на выбор НИПТ для скри-
нинга трисомий [18]. Перед прохождением тестирова-

ния респонденты онлайн получали информацию о 
трисомиях 21, 13 и 18, а также о существующих на дан-
ный момент скрининговых методах, их возможностях, 
преимуществах и стоимости. Обязательным условием 
прохождения анкетирования являлось полное заполне-
ние всех запрашиваемых анкетой демографических ха-
рактеристик. В исследование было включено 3164 ре-
спондента. По результатам данного исследования ока-
залось, что НИПТ чаще выбирают респонденты с 
высшим образованием, большим доходом, наличием 
страховки, а также иудеи. Заинтересованность иудеев в 
проведении НИПТ, вероятно, связана с частым прове-
дением ими анализа на носительство болезни Тея-Сак-
са, то есть их знакомством с генетическими тестами.  
Дополнительно было обнаружено, что в проведении 
НИПТ заинтересованы те, кто уже бывал на приеме вра-

Рис. 1. Пример дизайна DCE с выбором дискретных характеристик теста [15]. (А) Дискретные характеристики пренатальных тестов и уровни 
выбора; (Б) Пример таблицы с выбором между двумя гипотетическими тестами.
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ности ранее делают такой выбор реже. Еще одной допол-
нительной находкой оказалось, что в группе беременных, 
выбравших инвазивное вмешательство для определения 
ХА у плода, собирались прервать беременность 86,5% 
женщин, а среди выбравших НИПТ – 58,4%.

Crombag с соавт. провели исследование для выяв-
ления причин низкого охвата беременных (<30%) РПС 
на синдром Дауна в Нидерландах в сравнении с Англи-
ей и Данией, в которых охват РПС в 2014 году состав-
лял 74% и 90% соответственно [21].  Демографические 
показатели, системы здравоохранения, политика в от-
ношении абортов и сама процедура проведения скри-
нинга в этих странах схожи. Возможными объяснени-
ями сложившейся ситуации в Нидерландах оказались 
необходимость дополнительной оплаты РПС синдро-
ма Дауна и обязанность врачей спрашивать беремен-
ных хотят ли они получить информацию о существу-
ющих пренатальных тестах. 

Помимо вышеперечисленных причин НИПТ вы-
бирают также из-за психологических аспектов [22]. Это 
означает, что беременным и врачам легче принять ре-
шение в пользу НИПТ из-за безопасности в отношении 
протекающей беременности и получения достоверных 
результатов [15, 23, 24]. В странах, где моральный ста-
тус плода увеличивается с гестационным сроком бере-
менности, раннее получение результатов теста позво-
ляет семейным парам легче эмоционально и этически 
принять решение о прерывании беременности [25, 32]. 
Но даже если пара решает сохранить беременность, ре-
зультаты НИПТ позволяют подготовиться к рождению 
ребенка с наследственным заболеванием.

Модели внедрения НИПТ  
в систему массового РПС ХА

Существует несколько подходов по внедрению 
НИПТ в бесплатный комбинированный РПС: (1) пол-
ностью заменить комбинированный пренатальный 
скрининг неинвазивным, то есть сделать его тестом пер-
вой линии; (2) проведение НИПТ в качестве теста вто-
рой линии у женщин с высоким риском; (3) проведение 
НИПТ только определенному контингенту беременных 
[20, 22, 28, 31]. Наиболее экономически целесообраз-
ным и клинически эффективным зарекомендовал себя 
подход контингентного скрининга [15, 20, 28, 30].  
Такой подход реализован в Великобритании. В ходе 
контингентного скрининга в исследовании RAPID  
c 1 ноября 2013 г. по 28 февраля 2015 г. было обследова-
но 3175 беременных [26]. Все женщины проходили пре- 
и посттестовое консультирование, имели доступ онлайн 
к дополнительным информационным материалам. Жен-
щины с высоким риском (риск более 1:150) могли вы-

ча-генетика и знаком с генетическими тестами. Не за-
интересованными в проведении НИПТ оказались пред-
ставители коренных народов Америки и Аляски, а так-
же респонденты любого вероисповедания, которые 
указывали, что они религиозны. Отдельно рассматри-
вались демографические характеристики, влияющие на 
рассмотрение возможности прерывания беременности. 
Респонденты более старшего возраста, с высшим обра-
зованием, с большим доходом, а также выходцы из ази-
атских стран не исключали для себя возможность пре-
рывания беременности по медицинским показаниям, в 
то время как афроамериканцы, протестанты и мормо-
ны чаще от неё отказывались.  

Похожие результаты получены и в более поздних 
работах в Великобритании, Австралии, Нидерландах 
и других странах [19,23,27]. В исследовании Hill с со-
авт. [15] также были сделаны выводы о влиянии демо-
графических характеристик на предпочтения в выбо-
ре метода пренатального скрининга. Как говорилось 
раннее, в Италии женщины чаще отдают предпочте-
ние получению наиболее полной информации в отли-
чие от женщин из других стран. Этот факт можно объ-
яснить тем, что средний возраст женщин, принявший 
участие в исследовании в Италии, составил 36,2 года, 
в то время как в других странах 27,0-31,4 года. Поми-
мо этого, было определено, что женщины из Израиля 
в связи с культурными установками почти всегда от-
казываются от проведения любого скрининга.

 В Великобритании на  большой выборке беремен-
ных (6782 женщин с одноплодной беременностью) бы-
ли получены схожие результаты по ключевым предпо-
чтениям и влиянию дополнительных характеристик на 
их выбор [20].  Показано, что в одинаковых условиях до-
ступности медицинских услуг выбор пренатального те-
ста зависит от расы и социально-демографических ха-
рактеристик. Так, в группе высокого риска по ХА у пло-
да чаще отказывались от инвазивной диагностики 
женщины–выходцы из Вест-Индии, имевшие беремен-
ности ранее. В группе промежуточного риска от прове-
дения НИПТ отказалось 8,3% женщин, из которых 62% 
аргументировали свой отказ тем, что их устраивает полу-
ченный результат комбинированного РПС и они не хо-
тят подвергать себя беспокойному ожиданию результа-
тов дополнительных тестов и инвазивной диагностики, 
26% не собирались прерывать беременность ни при ка-
ких условиях, 10% считали НИПТ экспериментальным 
методом и не хотели участвовать в исследовании, 2% не 
хотели, чтобы их кровь отправляли на исследование в 
США. В итоге регрессионного анализа авторы выявили, 
что чаще НИПТ выбирают женщины более старшего воз-
раста и имеющие высшее образование, в то время как 
женщины из Вест-Индии, курящие и имевшие беремен-
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брать, пройти ли им инвазивную диагностику, неинва-
зивный скрининг или отказаться от любых дальнейших 
исследований. Женщинам с промежуточным риском 
(от 1:151 до 1:1000) предлагалось либо пройти НИПТ, 
либо отказаться от дальнейших исследований. В резуль-
тате 17,8% женщин из группы высокого риска выбрали 
инвазивную диагностику, 74,4% — НИПТ и 7,8% отка-
зались от дальнейших исследований. В группе проме-
жуточного риска выбрали НИПТ 80,3% женщин. По ре-
зультатам проведенных неинвазивных и инвазивных те-
стов была выявлена 71 беременная с предполагаемым 
диагнозом синдром Дауна у плода, из них 31% (13/42) по-
сле проведения НИПТ и 7% (2/29) после инвазивной 
диагностики отказались от прерывания беременности, 
что завершилось рождением 12 детей с синдромом Да-
уна. Подобная стратегия позволяет сохранить все пре-
имущества комбинированного скрининга, которые за-
ключаются в точном определении гестационного сро-
ка, раннем выявлении дефектов развития плода и 
осложнений беременности, увеличивает процент выяв-
ляемости ХА и снижает количество инвазивных проце-
дур. Подобная схема РПС действует также в Дании и 
Нидерландах, где с 2017 г. НИПТ проводится бесплат-
но женщинам из групп высокого и промежуточного ри-
ска.

В 2014 г. по результатам исследования TRIDENT 
в Нидерландах НИПТ был введен в систему обще-
ственного здравоохранения и проводился всем жен-
щинам с высоким риском. Заранее были дополнитель-
но обучены медицинские работники для проведения 
пре- и посттестовых консультаций, а также созданы 
дополнительные информационные материалы, напри-
мер, сайт http://www.meerovernipt.nl, на котором жен-
щины могли найти дополнительную информацию о 
доступных возможностях пренатального скрининга.  
C 2017 г. в Нидерландах НИПТ по трисомии 21 пред-
лагается всем женщинам высокого риска (более 1:300) 
[27]. Авторы исследования, ссылаясь на свой опыт и 
опыт Великобритании, считают, что главным услови-
ем успешного внедрения НИПТ в рутинную практику 
является обучение медицинских работников и прове-
дение претестового консультирования женщин для 
осуществления ими информированного выбора. 

В большинстве стран беременные готовы пожерт-
вовать чувствительностью теста для получения его ре-
зультатов  без риска потери беременности, а для врачей 
приоритетным являются получение результата на ран-
них сроках беременности и высокая чувствительность 
метода. В связи с этим для содействия принятию жен-
щинами информированного решения, врачи не долж-
ны фокусироваться исключительно на преимуществах 
в плане безопасности проведения НИПТ, но также 

должны объяснить его ограничения. В совместных ре-
комендациях Европейского и Американского обществ 
генетики человека по применению НИПТ для прена-
тального скрининга большое внимание уделяется необ-
ходимости дополнительного обучения медицинского 
персонала о возможностях и ограничениях НИПТ и вве-
дения пре- и посттестового консультирования беремен-
ных обученным медицинским персоналом для повыше-
ния информированности пациентов [28]. Данные кон-
сультации будут способствовать принятию обосно- 
ванного и автономного решения семьями. 

Выводы

Благодаря НИПТ появилась возможность увеличить 
выявляемость частых ХА и уменьшить количество нео-
боснованных инвазивных процедур, к тому же мировая 
практика показывает, что контингентное тестирование 
беременных экономически целесообразно и может быть 
внедрено в рутинную практику. Однако существуют су-
щественные различия между странами в выборе методов 
РПС врачами и беременными. Такие различия между 
странами зависят от этнических, культурных, социаль-
ных и религиозных установок, а также от политики мест-
ного здравоохранения: необходимости частичной или 
полной оплаты пренатального теста, доступности пре-
рывания беременности. Поэтому вопрос о внедрении 
НИПТ в рутинную практику, в первую очередь, должен 
решаться по результатам социологических исследований 
больших групп беременных и врачей страны. Следует 
учитывать, что наилучшие результаты давали парные ис-
следования «пациент и врач», в которых можно было оце-
нить предпочтение врачей по использованию того или 
иного метода и влияние этого предпочтения на особен-
ности медико-генетического консультирования пациен-
тов для определения стратегии и алгоритма пренаталь-
ного скрининга.
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