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Введение 
Пренатальная диагностика (Пд) — раздел 

медицинской генетики, направленный на ран-
нее выявление и профилактику наследственных 
заболеваний (НЗ) и врожденных пороков разви-
тия (ВПр), в последние годы получила особенно 
бурное развитие. В обзоре суммированы наибо-
лее важные достижения Пд, достигнутые благо-
даря широкому внедрению новых молекулярно-
генетических технологий, позволяющих с высокой 
точностью анализировать нарушения микрострук-
туры хромосом, генов и продуктов их экспрессии. 
Новые технологии, существенно увеличившие 
возможности Пд и делающие ее более эффектив-
ной и безопасной, позволяют значительно снизить 
естественный генетический груз наследственной 
патологии в популяции. Вместе с тем внедрение 
этих методов создает определенные организаци-
онные и методические трудности, делает необ-
ходимым вносить коррективы в устоявшийся 
за много лет традиционный алгоритм Пд.

Как совместить очевидные преимущества но-
вых диагностических методов и подходов с су-
ществующим алгоритмом Пд? Как при этом 

не растерять уже имеющийся положительный 
опыт врачей-акушеров, генетиков, лаборантов, 
привыкших к определенной последователь-
ности действий в сложной иерархии алгорит-
мов основных и вспомогательных служб Пд? 
Каким образом обеспечить оптимум внедрения 
нового без очевидных потерь проверенного вре-
менем старого? Эти и другие проблемы, отража-
ющие эволюцию понятий и идей в современной 
Пд, будут рассмотрены в заключительной части 
обзора.

Основные современные молекулярно-генети-
ческие технологии в Пд включают: молекуляр-
ную диагностику хромосомных болезней (1), 
микроделеционный анализ с помощью микро-
чипа (сравнительная геномная гибридизация — 
array CGH) (2), доимплантационную диагностику 
хромосомных и генных болезней (3), неинвазив-
ную Пд (НИПд) хромосомных и генных болез-
ней методом секвенирования дНК плода в крови 
матери (секвенирование нового поколения — 
NGS) (4), упредительное генетическое тестирова-
ние (УГТ) для выявления мутаций у супругов при 
планировании беременности (5).
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1. Молекулярная диагностика 
хромосомных болезней у плода 

решающим успехом молекулярно-генети-
ческого подхода в Пд явился метод количествен-
ной флюоресцентной ПЦр (КФ-ПЦр), позволя-
ющий резко повысить производительность Пд 
наиболее частых хромосомных болезней (три-
сомии по хромосомам 21, 13, 18, численные на-
рушения гоносом), на долю которых приходится 
свыше 95 % всей хромосомной патологии у но-
ворожденных. диагностика возможна на любом 
сроке беременности и практически на любом 
материале плода, полученном при инвазивных 
вмешательствах. секвенатор ABI 3100, который 
чаще всего используется для этих целей, позволя-
ет анализировать 12–16 образцов в день и полу-
чать результаты уже на следующие сутки. Важно, 
что скорость анализа позволяет использовать ме-
тод КФ-ПЦр для получения информации о рас-
пространенных хромосомных аномалиях у плода 
в поздние сроки беременности [10]. данный метод 
внедрен в Пд нашего института еще в 2008 г. [2]. 
В нашей лаборатории этим методом уже проведе-
но около 2000 Пд, и почти в 100 случаях у пло-
дов были выявлены хромосомные нарушения. 
Высокие производительность и чувствитель-
ность, рутинное использование для анализа кле-
ток амниотической жидкости, а при необходимо-
сти — любых клеток плода, относительно низкая 
себестоимость по сравнению со стандартным ка-
риотипированием не оставляют сомнения в необ-
ходимости его широкого использования в Пд.

За последние несколько лет метод получил ши-
рокое распространение благодаря появлению оте-
чественных коммерческих наборов, необходимых 
для молекулярного маркирования анализируемых 
хромосом. Оригинальные наборы на соответству-
ющие полиморфные локусы разработаны также 
и в нашей лаборатории [5]. согласно нашему опы-
ту, на каждую анализируемую хромосому важ-
но иметь наборы олигопраймеров, достаточных 
для анализа не менее 5–6 полиморфных сайтов, 
что обычно гарантирует информативность теста. 
Однако в некоторых случаях все полиморфные 
аллели гомологичных хромосом могут оказаться 
одинаковыми, что делает их неинформативны-
ми и затрудняет диагностику методом КФ-ПЦр. 
другим осложнением являются необычные вари-
анты (аллели) маркерного локуса, наличие кото-
рых требует дополнительного исследования гено-
мов родителей. Трудности диагностики касаются 
также численных нарушений половых хромосом 
и хромосомного мозаицизма.

Таким образом, несмотря на кажущую-
ся простоту, анализ методом КФ-ПЦр. должен 
выполняться специалистом, имеющим навык 

в молекулярно-генетических исследованиях. 
Учитывая селективность теста, следует также 
помнить, что он не заменяет стандартного карио-
типирования плода, позволяющего выявить ано-
малии числа и структуры всех хромосом набора. 
В этой связи мы считаем более оправданным при-
менение данного теста в группе риска женщин 
с измененными показателями сывороточных мар-
керных белков [1], а при наличии УЗ-маркеров 
предпочитаем использование стандартного карио-
типирования.

Вместе с тем, согласно рекомендациям 
европейского цитогенетического общества [12] 
возможно использование метода КФ-ПЦр и при 
наличии УЗ-маркеров хромосомной патологии 
у плода.

2. Сравнительная геномная гибридизация 
(Сгг) — метод array CGH

Метод позволяет сканировать весь геном че-
ловека с помощью коротких маркерных дНК-по-
следовательностей (микроматриц), расположен ных 
в геноме в непосредственной близости друг от дру-
га. Идентификация этих микроматриц с помощью 
специального сканера позволяет четко улавли-
вать не только крупные хромосомные аберрации, 
но и мелкие, субмикроскопические нарушения 
(инделы), невидимые при микроскопическом ана-
лизе [4, 20, 21, 25]. Метод нашел широкое приме-
нение для идентификации маркерных хромосом, 
определения дНК-последовательностей в точках 
разрыва при хромосомных перестройках, выяв-
ления несбалансированных хромосомных пере-
строек, а также числа и расположения в геноме ва-
рьирующих по длине дНК-последовательностей, 
так называемых CNV (copy number variations), 
играющих важную роль в патологии челове-
ка. Важную роль имеет данный метод и для Пд 
[21]. Благодаря методу сГГ становится доступ-
ной диагностика многочисленных микроделеци-
онных синдромов, повышается эффективность 
диагностики хромосомного мозаицизма. В по-
следние годы, особенно в зарубежных центрах 
Пд, метод завоевал особенно большую популяр-
ность, поскольку его применение позволяет по-
высить эффективность Пд в среднем на 2–3 % [9]. 
американская ассоциация акушеров-гинекологов 
рекомендовала (2013) применять метод CGH для 
анализа всех плодов с УЗИ-маркерами при от-
сутствии видимых нарушений кариотипа [10]. 
рассматривается целесообразность сГГ при об-
следовании бесплодных супружеских пар, а также 
в случае спонтанных абортов [8]. согласно мне-
нию ведущих специалистов по Пд, озвученному 
в июне 2012 г. на 16-й Международной конферен-
ции по пренатальной диагностике в г. Майами 



ISSN 1684–0461

6 аКТУаЛьНые ПрОБЛеМы ЗдраВООХраНеНИя

Т О М   L X I V   В Ы П У С К   2 / 2 0 1 5

(сШа) метод CGH уже в ближайшие годы пол-
ностью заменит стандартное кариотипирование 
в Пд хромосомных болезней. Однако пока этого 
не произошло. Более того, по многим своим пара-
метрам метод CGH уступает методу полногеном-
ного секвенирования.

Недостатками метода CGH являются его срав-
нительно высокая стоимость и сложности ин-
терпретации результатов. Последнее становится 
особенно очевидным при выявлении у плода ми-
кронарушений, отсутствующих у его родителей. 
Наличие в интернете соответствующих программ 
и информационных баз данных (DECIPHER [13], 
DGV [11]) в значительной мере, хотя и не во всех 
случаях, помогает решить эти проблемы.

3. Доимплантационная диагностика 
хромосомных и генных болезней 

доимплантационная диагностика (дд) хромо-
сомных нарушений методом FISH на единичных 
изолированных клетках проводится уже более 
20 лет. сегодня дд широко применяется в много-
численных коммерческих клиниках вспомогатель-
ных репродуктивных технологий в рФ. На еди-
ничных бластомерах дробящегося эмбриона, 
полярных тельцах или клетках трофобласта на ста-
дии бластоцисты с успехом проводится дд наибо-
лее частых хромосомных и моногенных болезней. 
Важное преимущество такой диагностики — ис-
ключение наследственной патологии у эмбриона 
еще до имплантации. ее недостатки — большие 
трудозатраты, высокая стоимость, необходимость 
экстракорпорального оплодотворения (ЭКО). 
Вместе с тем она дает уникальную возможность 
семьям высокого риска, в том числе бесплодным 
супружеским парам, иметь здоровое потомство. 
В ноябре 2014 г. впервые в россии в нашем ин-
ституте была проведена дд тяжелого заболева-
ния — спинальной мышечной атрофии (болезни 
Верднига–Гоффмана), завершившаяся рождением 
здорового ребенка. следует, однако, подчеркнуть, 
что в силу своей специфики дд никогда не станет 
массовой и никогда не заменит Пд на постим-
плантационных стадиях развития [1].

Вместе с тем в последние годы отмечен новый 
подъем интереса ученых и специалистов ВрТ 
к дд. Он обусловлен по крайней мере двумя важ-
ными обстоятельствами: новыми возможностями 
секвенирования нуклеотидной последовательно-
сти дНК одной клетки и перспективами исполь-
зования новых технологий для коррекции наслед-
ственных нарушений генома в гаметах и ранних 
зародышах.

Первое экзомное (клиническое) секвенирова-
ние кодирующей части генома в одной клетке за-
родыша человека, позволяющее выявить генные 

мутации многих наследственных заболеваний, 
было осуществлено в 2012 г. [17]. Уже в сле-
дующем году появилось сообщение о рождении 
в Оксфорде (Великобритания) первого ребенка, 
геном из одного бластомера которого был про-
секвенирован на наличие генных и хромосомных 
мутаций, в том числе мутаций митохондриальных 
генов. При этом авторы использовали ускорен-
ный вариант — так называемое таргетное секве-
нирование, которое позволило получить резуль-
таты уже через 16 часов. После трансплантации 
в матку родился здоровый ребенок без какой-либо 
наследственной патологии [26]. По мнению авто-
ров, для повышения эффективности ВрТ метод 
может быть рекомендован для проверки на хро-
мосомные и генные мутации всех эмбрионов 
перед трансплантацией в матку. с этой же целью 
разрабатывается вариант полногеномного сек-
венирования полярных телец, ооцитов и одного 
бластомера от 8-клеточного зародыша.

Не менее впечатляет первый опыт коррекции 
наследственных нарушений непосредствен-
но в ооцитах и зиготе. Так, 3 февраля 2015 г. 
правительство Великобритании одобрило трех-
родительское ЭКО, направленное на лечение 
бесплодия у женщин с митохондриальными бо-
лезнями, при котором для получения потомства 
используется материал двух яйцеклеток и одного 
сперматозоида [24]. Метод включает введение 
в ооцит больной женщины часть ооплазмы ооци-
та здоровой женщины. Таким способом в ооците-
реципиенте восстанавливается набор нормаль-
ных митохондрий, что повышает эффективность 
оплодотворения и дробления таких ооцитов. 
еще более фантастично выглядят эксперименты 
по направленной коррекции («редактированию») 
генома, которые в настоящее время широко про-
водятся в экспериментах на клеточных культурах. 
для этого разработана специальная и довольно 
сложная технология CRISP-Cas9, позволяющая 
осуществлять направленные замены нуклеотидов 
в заданные локусы генома, и таким образом кор-
ректировать мутантные гены. Метод активно ис-
пытывается в экспериментах по генной терапии 
на клеточных культурах и лабораторных живот-
ных. Однако его практическое применение на че-
ловеке кажется весьма проблематичным в связи 
с возможной опасностью возникновения непред-
виденных нарушений генома, которые могут на-
следоваться в нескольких поколениях. альянс 
врачей по регенерационной медицине высказал 
серьезные опасения в связи с открывшимися воз-
можностями «редактировать» геном человека 
на уровне гамет и дробящихся эмбрионов [18]. 
Таким образом, успехи дНК-технологий, пре-
жде всего секвенирования дНК, оказали большое 
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влияние на дд генных и хромосомных болезней. 
есть все основания считать, что по мере совер-
шенствования и, главное, удешевления этих тех-
нологий они станут основными.

4. Неинвазивная ПД хромосомных 
и генных болезней (НИПД) 

Наблюдаемый в последние 10 лет удивитель-
ный прогресс технологии секвенирования дНК 
позволил в миллионы раз снизить его цену, сделав 
стоимость секвенирования всего генома человека 
$ 1000, а время анализа сократить до нескольких 
суток [19]. естественным итогом такого про-
гресса явилась разработка НИПд хромосомных, 
а в настоящее время и генных болезней у плода, 
основанная на анализе микроколичеств свобод-
ной дНК плода в крови беременной. Показано, 
что такая дНК, происходящая из клеток трофо-
бласта, появляется в крови с 5-й недели беремен-
ности, а после 9–10-й недели ее количества уже 
достаточно для НИПд.

Первые удачные результаты НИПд были по-
лучены китайским ученым Питером Ло в 2006 г. 
Вскоре метод был радикально усовершенство-
ван и стал активно применяться несколькими 
ведущими центрами молекулярной диагности-
ки сШа (Sequenom, Natera, Verinata, Ariosa). 
Уже в ноябре 2011 г. метод получил официальную 
поддержку Международной ассоциации по пре-
натальной диагностике (сШа) и стал широко 
использоваться вначале для Пд болезни дауна 
(трисомии 21), а затем для трисомий по другим 
аутосомам (18, 13) и нарушений числа половых 
хромосом [6]. После ряда усовершенствований, 
прежде всего за счет увеличения числа прочте-
ний генома (ридов), метод стал применяться 
и для диагностики микрохромосомных пере-
строек, прежде всего микроделеционных син-
дромов (синдром Прадера Вилли, ангельмана, 
ди джорджи и др.).

В 2014 г. НИПд была проведена почти у по-
лумиллиона беременных женщин сШа, и более 
чем 200 тыс. женщин Китая. При этом в странах 
Западной европы их число не превысило несколь-
ких тысяч [23], а в россии едва ли достигло 
1000. Такая диспропорция объясняется, прежде 
всего, значительно более продвинутой в сШа 
и Китае технологией дНК-секвенирования 
по сравнению с европой. НИПд оказалась пред-
метом большого бизнеса, ее потенциальный ры-
нок оценивается на уровне около 1 млрд беремен-
ных женщин в год.

Признавая высокую эффективность и боль-
шую чувствительность НИПд, следует отме-
тить и серьезные ограничения, связанные с ее 
применением:

1. сравнительно высокая частота неудачных по-
пыток НИПд (1,4–5,4 %), вызванная низким 
содержанием дНК плода в крови беременной, 
особенно у тучных женщин (для успешной 
НИПд содержание фетальной дНК должно 
составлять не менее 4 % от всей дНК в сыво-
ротке крови беременной женщины). 

2. При риске хромосомной патологии (болезни 
дауна) 1/100, определенном при комбини-
рованном (УЗ + маркерные сывороточные 
белки) скрининге (Кс) частота ложно-поло-
жительных результатов при НИПд составля-
ет около 1/6.

3. серьезные сложности НИПд возникают при 
мозаицизме хромосом у матери или плода, при 
двойне, кровнородственном браке, ложном 
отцовстве.

4. Отсутствуют стандартные методические ре-
комендации, регламентирующие проведение 
теста и анализ его результатов.

5. Значительным препятствием, особенно в рос-
сии, является и относительно высокая стои-
мость НИПд (около $ 1500 в 2012 г.).

6. Отмечено, что применение НИПд ведет к уве-
личению числа прерываний беременности при 
выявлении патологии, не представляющей 
серьезной угрозы для жизни после рождения 
ребенка.
В 2012 г. Международной ассоциацией по пре-

натальной диагностике были сформулированы 
следующие рекомендации для врачей-генетиков, 
консультирующих беременных по вопросам пре-
натальной диагностики:

при наличии позитивных результатов НИПд • 
направлять женщину на инвазивную диаг-
ностику; 
при отрицательном результате указать, что • 
НИПд не снимает риски других заболеваний; 
напомнить, что НИПд является не диагности-• 
ческим, а, скорее, скринирующим тестом; 
при отказе клиента от инвазивной диагности-• 
ки после проведения НИПд получить образец 
крови у новорожденного для кариотипирова-
ния или CGH; 
предоставить современную взвешенную ин-• 
формацию о перспективах развития и здоро-
вье ребенка с болезнью дауна.
Опрос врачей в 10 больших медицинских цен-

трах сШа показал, что 79 % респондентов под-
держивают использование НИПд для скрининга 
синдрома дауна, а 48 % даже считают, что этот 
метод может полностью заменить всю Пд [6].

Проблемы Пд, связанные с внедрением 
в практику НИПд, были недавно подробно 
рассмотрены на очередной, 5-й конференции 
МаПд в Брисбене (австралия). Там были 
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сформулированы следующие вопросы, опреде-
ляющие стратегию дальнейшего развития всей 
службы Пд:

станет ли анализ свободной дНК плода • 
в крови беременной основным методом скри-
нинга хромосомных болезней в I триместре 
беременности?
сохранятся ли в Пд рутинный амниоцен-• 
тез и молекулярное кариотипирование как 
альтернатива неинвазивной пренатальной 
диагностике?
Обеспечат ли геномные или протеомные • 
технологии эффективную профилактику бо-
лезней у плода и неблагоприятных исходов 
беременности?
Будет ли всем беременным предлагаться упре-• 
дительное генетическое тестирование (УГТ) 
собственного генома для профилактики врож-
денных аномалий плода?
Возможные ответы на эти вопросы с учетом 

определенной специфики и особенностей служ-
бы Пд в рФ будут даны в заключительной части 
обзора. Отметим только, что, согласно обоб-
щенным современным данным, и мнению веду-
щих специалистов в области Пд в мире, таких 
как К. Николаидес, Г. Каккл, е. Биянчи и др., 
несмотря на то что НИПд реально в 10 раз чув-
ствительней стандартного биохимического (Бс) 
и даже комбинированного скрининга (Кс), тест 
не готов заменить инвазивную Пд и традици-
онное кариотипирование. В настоящее время он 
должен рассматриваться как первичный скрини-
рующий тест на наличие анеуплоидии у плода 
[6, 19]. НИПд только дополняет Кс, и при его 
позитивных результатах следует рекомендовать 
подтверждающую диагностику инвазивными ме-
тодами [14].

5. Упредительное (преконцепционное) 
генетическое тестирование 

Преконцепционная профилактика является 
одним из действенных и давно используемых 
в медицинской генетике подходов для сниже-
ния генетического груза, обусловленного генны-
ми и хромосомными болезнями [1]. Внедрение 
в пренатальную диагностику молекулярно-
генетических тестов существенно расширило 
возможности преконцепционной профилактики. 
В 2006 г., суммировав почти 20-летний опыт ла-
боратории пренатальной диагностики, нами была 
предложена для практического использования 
в акушерстве и гинекологии Генетическая карта 
репродуктивного здоровья (ГКрЗ), ранее подроб-
но рассмотренная в наших статьях, руководствах, 
монографиях и методических рекомендациях [1]. 
суть ГКрЗ — тестирование супругов на скры-

тое (гетерозиготное) носительство мутаций ряда 
частых тяжелых заболеваний и определение 
неблагоприятных сочетаний вариантов генов 
предрасположенности, угрожающих серьезными 
осложнениями беременности.

Успехи секвенирования генома, возможность 
быстрого и точного анализа мутаций в тысячах 
генов, в том числе мутаций, приводящих к тя-
желым заболеваниям, способствовали быстрому 
росту популярности преконцепционного генети-
ческого тестирования. Практическое применение 
с важным клиническим результатом имело ме-
сто при упредительном тестировании супругов 
на гетерозиготное носительство мутаций в генах 
спинальной мышечной атрофии, муковисцидоза, 
синдрома ломкой Х-хромосомы [7, 16]. В 2013 г. 
был разработан микрочип для тестирования су-
пругов на носительство 500 мутаций, ответствен-
ных за 10 различных частых моногенных заболе-
ваний. При этом, как показало применение этого 
чипа, 35 % всех тестируемых оказались гетеро-
зиготами как минимум по одной мутации [22]. 
Широкий опрос врачей в сШа свидетельствует 
о том, что 67 % респондентов являются сторон-
никами УГТ тяжелых болезней с ранней мани-
фестацией [7]. Пока УГТ ограничивается только 
некоторыми конкретными заболеваниями, однако 
серьезно обсуждается возможность сделать УГТ 
массовым, расширив его возможности тестиро-
ванием мутаций в генах 595 заболеваний с помо-
щью экзомного (клинически значимого) секвени-
рования [7].

В нашей лаборатории созданы и проходят 
клинические испытания панели для одновремен-
ного скринирования 300 различных заболеваний 
(200 мутаций), маркеров ГКрЗ и генов наслед-
ственных форм кардиомиопатий и внезапной 
смерти.

Таким образом, наряду с НИПд УГТ, основан-
ное преимущественно на массовом генетическом 
тестировании с помощью современных дНК 
технологий, является реальным подходом к про-
филактике и диагностике частых хромосомных 
и генных мутаций.

заключение
Нет сомнения, что все рассмотренные выше 

методы и подходы существенно увеличивают 
возможности Пд в отношении как сроков диа-
гностики, так и повышению чувствительности 
тестирования наследственных и врожденных 
пороков у плода. Каждый из этих методов име-
ет свои преимущества и ограничения, которые 
кратко рассмотрены в соответствующих разде-
лах. Важно, однако, отметить, что ни один из них, 
за исключением метода FISH, не сертифициро-
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ван в рФ и полученные с их помощью результа-
ты требуют обязательной верификации другими 
методами. Наиболее близким к практическому 
применению является метод FISH, который уже 
широко используется для диагностики частых 
хромосомных болезней во II триместре беремен-
ности на клетках амниотической жидкости и вор-
син хориона/плаценты, а также в доимплантаци-
онной диагностике (PGD).

Все большей популярностью в Пд пользу-
ется и метод КФ-ПЦр для массовой диагности-
ки (скрининга) частых хромосомных аномалий 
у плода. следует еще раз отметить, что при 
своей кажущейся простоте, как показывает наш 
многолетний опыт, применение метода требу-
ет не только соответствующего оборудования 
(секвенатора типа ABI 3600), но, что особен-
но важно, специалиста высокой квалификации 
с большим опытом молекулярно-генетической 
диагностики.

еще более высокие требования к квалифика-
ции специалиста предъявляет технология срав-
нительной геномной гибридизации (сГГ) на чи-
пах. Помимо опыта молекулярно-генетического 
тестирования применение этого метода требует 
умения работы с соответствующими компьютер-
ными программами, необходимыми для правиль-
ной интерпретации результатов анализа микро-
хромосомных перестроек.

следует также подчеркнуть, что при анали-
зе хромосомных аномалий молекулярными ме-
тодами специалисты должны придерживаться 
рекомендаций, приятых европейским цитоге-
нетическим обществом [12], а для описания 
результатов, полученных методами FISH, КФ-
ПЦр, сГГ и др., — использовать правила Меж-
дународной системы по цитогенетической номен-
клатуре [15].

В силу всех этих обстоятельств методы КФ-
ПЦр, сГГ, как и методы доимплантационной 
диагностики, не получили широкого распро-
странения и применяются только в специали-
зированных и нередко в частных центрах ВрТ 
и Пд.

специального рассмотрения заслуживают ме-
тоды НИПд, совершившие, по сути, качествен-
ный переворот в этой области.

Cогласно существующим данным, эффектив-
ность выявления хромосомных аномалий у пло-
да с помощью НИПд в 10 раз выше, чем при Бс 
и Кс [19].

Вместе с тем высокая стоимость теста даже 
по меркам сШа, неудачи, связанные с недоста-
точным количеством фетальной дНК в крови 
беременной, частота ложноотрицательных ре-
зультатов, неизвестная до настоящего времени, 

и отсутствие стандартов НИПд являются серьез-
ным препятствием для внедрения НИПд в каче-
стве скринирующего теста [14].

Помимо перечисленных сложностей внедре-
ние НИПд в россии сопряжено с дополнительны-
ми трудностями как финансового, так и организа-
ционного плана. Прежде всего, за исключением 
одной отечественной фирмы в Москве, НИПд 
как коммерческую услугу предлагают многочис-
ленные фирмы-посредники, отсылающие образ-
цы крови беременной в крупные диагностические 
центры сШа и Китая. Поэтому на сегодняшний 
день следует признать, что как таковая техноло-
гия НИПд в россии отсутствует. Более того, как 
показывает зарубежный опыт (Великобритания, 
австралия), необходимость форсированного вне-
дрения в практику этой технологии представляет-
ся неоднозначной.

Особенно проблематичным представ-
ляется ее внедрение в службу Пд россии. 
Более 30 лет Пд в россии была регламентирова-
на соответствующими приказами Минздрава рФ 
(№ 316 от 30.12.1993 г., № 457 от 28.12.2000 г., 
№ 917 н от 15.11.2012 г.), которые определяли 
структуру центра Пд, количественный и каче-
ственный состав ее сотрудников, парк обору-
дования и объем нагрузок. регламентировался 
и периодически менялся алгоритм Пд. Наиболее 
значимые изменения в отечественной Пд про-
изошли в 2010 г., когда сначала избирательно, 
а затем повсеместно была внедрена новая терри-
ториальная программа Пд, итоги которой были 
подведены на конференции в Казани в августе 
2014 г. [3]. данная программа способствовала су-
щественному повышению (в среднем >50 %) эф-
фективности Пд хромосомных болезней у плода, 
особенно болезни дауна. Форсированное внедре-
ние НИПд в рФ даже без учета ее высокой стои-
мости, методических, технических и других огра-
ничений таит в себе реальную угрозу разрушения 
сложившегося алгоритма Пд в россии, нивели-
рования ценных диагностических преимуществ, 
которые дают для матери и плода Бс и Кс, более 
универсальные, но значительно менее специфич-
ные, чем НИПд. с внедрением НИПд дополни-
тельная серьезная нагрузка в плане первичного 
и пост-тестового консультирования при НИПд 
ложится и на врачей-генетиков.

Поэтому на данном этапе в россии, как 
и во многих странах, целесообразно сохранить 
уже годами сложившийся алгоритм Пд, допол-
няя ее при возможности или необходимости 
НИПд в I триместре беременности, т. е. отно-
ситься к ней как к высокоинформативному скри-
нирующему, а не диагностическому тесту [6, 19]. 
Таким образом, внедрение новой технологии 
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не должно сопровождаться революционной лом-
кой предшествующей системы, но должно сохра-
нять ранее накопленный опыт. 

Означает ли это отказ от внедрения новых 
молекулярно-генетических методов, в том числе 
метода НИПд, в службу Пд? Конечно, нет, оно 
лишь подчеркивает необходимость взвешенного 
подхода к новым революционным преобразова-
ниям и технологиям.

следует, в частности, напомнить об опреде-
ленной иерархии учреждений Пд в россии, схема-
тически представлявшей собой пирамиду, осно-
вание которой составляли многочисленные жК, 
ее промежуточное звено — региональные и меж-
районные МГЦ, а вершину — несколько феде-
ральных медико-генетических центров (ФМГЦ), 
организованных на базе ведущих профильных 
научно-исследовательских институтов. Именно 
такие центры, располагающие кадрами соот-
ветствующей квалификации, необходимым обо-
рудованием и опытом работы, были и остаются 
основными проводниками для внедрения новых 
технологий. Одним из таких ФМГЦ много лет 
являлся Институт акушерства и гинекологии 
им. д. О. Отта, в котором были разработаны, апро-
бированы и внедрены в практику многочисленные 
цитогенетические, биохимические и молекуляр-
ные методы Пд, широко используемые поныне 
не только в санкт-Петербурге, но и в многочис-
ленных центрах Пд в рФ.

считаем целесообразным и исторически 
оправданным возрождение ранее существовав-
шей иерархии службы Пд в рФ с четко пропи-
санной регламентацией деятельности и финан-
сового обеспечения всех ее составляющих, что 
необходимо для эффективного взаимодействия. 
Такая структура позволит не только сохранить 
преемственность алгоритмов Пд в новых услови-
ях, но и будет способствовать более рациональ-
ному внедрению в практику новых технологий 
и методов, позволит избежать многих серьезных 
ошибок.

Статья представлена Э. К. Айламазяном, 

ФГБНУ «НИИ АГиР им. Д. О. Отта», 

Санкт-Петербург
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