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Реферат. Цель — оценить значимость основных скрининговых программ по диагностике врожденных и на-
следственных заболеваний у беременных, плода и новорожденного ребенка. Материал и методы. Проведен 
анализ результатов скринингов по ранней диагностике врожденных аномалий развития в дородовом, пери-
натальном и неонатальном периодах жизни ребенка. Дана оценка основных показателей работы и деятель-
ности медицинских организаций по диагностике врожденных аномалий развития. При проведении анализа 
показателей были использованы данные Росстата Российской Федерации и Татарстанстата. Результаты 
и их обсуждение. Отмечена эффективность скрининговых программ, направленных на раннее выявление 
врожденной и наследственной патологии. Установлен рост заболеваемости и снижение младенческой 
смертности по классу заболеваний: врожденные аномалии (пороки развития), деформация и хромосомные 
нарушения. Сформирована модель расстановки задач в службе родовспоможения и детства, направленная 
на своевременную диагностику и сохранение здоровья детского населения. Скрининговые программы на на-
личие врожденных пороков способствуют их раннему выявлению, оптимальному лечению, реабилитации и 
качеству жизни. Выводы. Совершенствование методов антенатальной диагностики пороков у плода, внедре-
ние современных неонатальных скрининговых технологий являются одними из главных резервов снижения 
смертности населения по данной патологии.
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Abstract. Aim. To estimate the importance of the main screening programs for congenital and hereditary diseases 
(CHD) in pregnant women, fetus and newborns. Material and methods. The analysis of screenings results of early 
CHD diagnostics in the prenatal, perinatal and neonatal periods is carried out. The assessment of the main indicators 
of work and activity of the medical organizations for CHD diagnostics is given. When carrying out the analysis of 
indicators data of ROSSTAT (Federal Statistics) of the Russian Federation and Tatarstanstat (Local Statistics) were 
used. Results and discussion. Efficiency of the screening programs directed on earlier detection of congenital and 
hereditary pathology is noted. Growth of incidence and decrease in infantile mortality on a class of diseases: congenital 
anomalies (malformations), deformation and chromosomal violations is established. The model of arrangement of tasks 
in service of obstetric aid and the childhood directed on timely diagnostics and preservation of health of the children's 
population is created. Congenital defects screening programs promotes its early identification, optimum treatment, 
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Одним из наиболее значимых направлений 
деятельности органов здравоохранения 

является ранняя диагностика заболеваний и свое- 
временная коррекция выявленных нарушений. Па-
тология врожденного генеза составляет существен-
ную часть в общей заболеваемости и смертности 
населения, особенно детского. 

Врожденные пороки являются разнообразной 
группой нарушений пренатального происхождения, 
которые могут быть вызваны одним дефектным 
геном, хромосомными нарушениями, многофактор-
ным наследованием, экологическими, тератогенны-
ми факторами и недостаточностью микроэлементов 
[1]. 

Наследственные и врожденные заболевания 
зачастую являются причиной самопроизвольных 
абортов, мертворождений, смертности детей в 
первые часы жизни и не всегда дифференцируются 
при патолого-анатомических исследованиях. Много-
численные факторы, нарушающие формирование 
и развитие плода, определяют высокую частоту 
хромосомных аберраций среди спонтанных абор-
тов на ранних сроках (до 60% в первом триместре 
беременности) и мертворождений (5—10%) [1]. Этот 
пласт заболеваний может быть угрожающим жизни, 
приводить к долгосрочной инвалидности и оказы-
вать отрицательное воздействие на деятельность 
отдельных людей, семьи и общества. 

Не менее 10% всех зачатий в человеческой по-
пуляции сопровождаются аномалиями развития [2]. 
По данным ВОЗ, в мире за год рождается 4—6% 
детей с врожденными пороками развития (ВПР) 
[1, 3]. В Республике Татарстан ежегодно погибает 
40—60  детей первого года жизни от врожденных 
аномалий развития. Данная группа заболеваний 
в структуре младенческой смертности стабильно 
занимает второе место, уступая лишь состояниям, 
возникающим в перинатальный период. 

В последние годы на фоне снижения смертности 
от врожденных аномалий развития среди детского 
населения отмечается тенденция к увеличению 
смертности от данной патологии у взрослых. В 
Республике Татарстан за период 2004—2014 гг. от-
мечен рост смертности в 1,2 раза по классу XVII — 
врожденные аномалии (пороки развития), дефор-
мация и хромосомные нарушения, среди лиц трудо-
способного возраста (мужчин 16—59 лет и женщин 
16—54 года). У детей 0—17 лет за указанный период 
смертность от болезней этого класса снизилась в 
1,7 раза. Причем снижение потерь от врожденных 
аномалий развития у детей коррелирует с ростом 
первичной заболеваемости. В возрасте 0—14 лет 
за десятилетний период показатель первичной за-
болеваемости по классу XVII увеличился в 1,3 раза, 
у подростков  — в 1,5  раза. Факт смертности от 
врожденной и наследственной патологии у взрослых 

и увеличение первичной заболеваемости у подрост-
ков свидетельствует, что до 2010 г. не было внедрено 
достаточно эффективных скрининговых программ по 
ранней диагностике данной патологии. 

Широкий диапазон причин врожденных пороков 
предполагает необходимость разнообразных под-
ходов к проведению профилактики во все периоды 
жизни населения. В республике на протяжении 
нескольких лет реализуется ряд скринингов, на-
правленных на раннее выявление врожденной и 
наследственной патологии:

кардиологический скрининг беременных на • 
предмет сердечно-сосудистых заболеваний, в том 
числе врожденного генеза;

пренатальный, или дородовой, по выявлению • 
патологии плода;

неонатальный по диагностике врожденных за-• 
болеваний эндокринной системы и болезней обмена 
веществ у новорожденного;

аудиологический на выявление нарушений • 
слуха в раннем возрасте.

Одно из лидирующих мест в формировании 
перинатальных потерь и материнской смертности 
занимает экстрагенитальная патология у беремен-
ных женщин. Научные поиски доступных методов 
снижения смертности от сердечно-сосудистых за-
болеваний в США показали необходимость оказания 
кардиохирургической помощи на всех этапах бере-
менности, в том числе во время родоразрешения 
[4]. В настоящее время необходима переориентация 
научного обоснования профилактических резервов 
и использование всех имеющихся возможностей 
специализированной помощи, в том числе кардиоло-
гической. С целью профилактики экстрагенитальной 
патологии у беременных женщин с 2002 г. в г. Казани 
проводится сплошной кардиологический скрининг 
беременных на выявление сердечно-сосудистых 
заболеваний. Выявление сердечно-сосудистой пато-
логии у женщин снижает риск осложнений во время 
беременности и родов. Диагностическая значимость 
скрининга определяется не только своевремен-
ным комплексом лечебных и реабилитационных 
мероприятий для женщины в случае выявления 
заболевания, но и формированием группы риска у 
будущего ребенка по генетически детерминирован-
ной патологии родителей. 

С целью доступности и качества скрининга 
нормативной базой утверждена маршрутизация 
беременных для проведения специализированного 
обследования. Первый этап скрининга осуществля-
ется в поликлинике по месту жительства женщины, 
где она проходит рутинные кардиологические 
обследования и консультацию специалиста. При 
необходимости расширенного диагностического 
поиска пациентка направляется на второй этап в 
ГАУЗ «Межрегиональный клинико-диагностический 

rehabilitation and quality of life. Conclusions. Antenatal diagnostics methods and introduction of modern neonatal 
screening technologies are the main reserves of decline in mortality of the population from this pathology.
Key words: congenital malformations, infantile mortality, screening, pregnant women, prenatal diagnostics.
For reference: Vafin AYu, Ignashina EG. Early diagnosis of congenital pathology as significant reserve of decrease 
in incidence and mortality of the population (experience of the Republic of Tatarstan). The Bulletin of Contemporary 
Clinical Medicine. 2016; 9 (2): 104—109.
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центр». В центре женщина получает комплексное 
обследование, в том числе, при необходимости, 
консультацию и лечение у врачей-кардиохирургов, 
аритмологов и специалистов других профилей. 

Охват составляет не менее 82—85% от всех бере-
менных, вставших на учет в женскую консультацию. 
В ходе скрининга ежегодно у 5—6% женщин впервые 
выявляется патология сердечно-сосудистой систе-
мы, это около тысячи беременных. Лидирующую 
позицию в структуре первичной заболеваемости 
по результатам скрининга занимают артериальная 
гипертензия (20%), нарушения ритма сердца (19%), 
врожденные и приобретенные пороки сердца и 
сосудов (16,5%). Все беременные по показаниям 
получают необходимое лечение и дальнейшее мо-
ниторирование. С 2014 г. модель кардиологического 
скрининга беременных была внедрена в г. Набереж-
ные Челны. По итогам 2015 г. в республике охвачено 
кардиологическим скринингом 21 179 беременных, 
из них у 1 110 женщин выявлена впервые патология 
сердечно-сосудистой системы. Запланировано даль-
нейшее внедрение скрининга беременных поэтапно 
в других территориях республики. 

Профилактика во время беременности требует 
выявления и преодоления рисков. Решающая роль в 
комплексе мер по профилактике и предупреждению 
врожденных аномалий развития и наследственной 
патологии принадлежит пренатальной (дородовой) 
диагностике, позволяющей предотвратить рождение 
детей с тяжелыми, некорригируемыми врожденны-
ми пороками развития, с социально значимыми и 
смертельными генными и хромосомными болез-
нями. Главной задачей пренатальной диагностики 
является своевременное выявление врожденной и 
наследственной патологии и выработка на основе 
этой информации максимально точного прогноза 
для жизни и здоровья плода и ребенка. 

Автоматизированный расчет риска по резуль-
татам комбинированного ультразвукового иссле-
дования и биохимического скрининга I  триместра 
беременности позволяет выявить максимально 
возможное число плодов с хромосомными анома-
лиями.

До 2009 г. в России существовала система прена-
тальной диагностики, ориентированная на женские 
консультации. Среднее количество ультразвуковых 
исследований на одну беременную составляло 4,7. 
Однако эффективность этих исследований остава-
лась крайне низкой, что отражалось на показателях 
младенческой и детской смертности. С 2009  г. в 
приоритетный  национальный проект «Здоровье» 
был включен новый раздел «Пренатальная (доро-
довая) диагностика нарушений развития ребенка», 
который стартовал в пилотных регионах Россий-
ской Федерации. Новая система была утверждена 
специальным Постановлением Правительства 
Российской Федерации от 31.12.2009 № 1159 «О 
закупке и передаче в 2010 г. оборудования и рас-
ходных материалов для реализации в субъектах 
Российской Федерации мероприятий по прена-
тальной диагностике нарушений развития ребенка 
в учреждениях государственной и муниципальной 
систем здравоохранения». 

В Республике Татарстан новая концепция прена-
тальной диагностики внедрена с 2012 г. Новый фор-
мат дородовой диагностики ориентирован, прежде 
всего, на срок I триместра беременности, современ-
ную и эффективную методологию биохимического 
скрининга и экспертную ультразвуковую диагностику. 
С целью реализации нового подхода в системе ока-
зания пренатальной диагностической помощи в рес- 
публике был внедрен порядок массового скрининга 
беременных во вновь созданных межтерритори-
альных центрах пренатальной диагностики (центр). 
На сегодня в республике функционирует 6 центров 
(в Казани — 3, в Набережных Челнах, Альметьев-
ске, Нижнекамске — по 1), оснащенных новейшим 
оборудованием. Скрининговые ультразвуковые 
исследования проводятся на сроке беременности 
11—14 нед с использованием аппаратов экспертного 
класса (Acuvix V-20, Acuvix V-30, Acuvix-XG) врачами-
акушерами-гинекологами, сертифицированными 
FMF (Фонд медицины плода). Одновременно 
беременным проводится биохимический анализ 
крови на маркерные белки: β-субъединица ХГЧ (хо-
рионический гонадотропин) и РАРР-А (плазменный 
белок, ассоциированный с беременностью). Биохи-
мические анализы проводятся централизованно на 
сертифицированном анализаторе Kriptor BRAHMS 
(Германия) в лаборатории пренатального скрининга 
ГАУЗ «Республиканская клиническая больница» Ми-
нистерства здравоохранения Республики Татарстан 
(РКБ). Данные обрабатываются автоматизированной 
программой Астрайя по модулю FMF. Последующие 
этапы обследования беременных проводятся только 
на базе РКБ. Этапы включают консультирование 
беременных групп высокого и среднего риска 
врачом-генетиком; контрольные ультразвуковые 
исследования плодов в I, II и III триместрах бере-
менности, вошедших в среднюю группу риска при 
подозрении на хромосомное заболевание у плода 
и пороков развития; кариотипирование плода или 
новорожденного для подтверждения хромосомно-
го синдрома. С целью определения дальнейшей 
тактики ведения беременности женщина проходит 
Республиканский междисциплинарный перинаталь-
ный консилиум. 

В республике ежегодный охват пренатальным 
скринингом составляет не менее 88% от числа бе-
ременных, вставших на учет в женской консультации 
до 14 нед. В 2015 г. прошли пренатальный скрининг 
45 720 беременных. Из них 1,8% (828) было отне-
сено в группу высокого риска по хромосомной па-
тологии у плода. В 153 случаях поводом послужили 
отклонения при ультразвуковом исследовании (УЗИ), 
в 62 случаях выявлены изменения по материнским 
сывороточным маркерам (РАРР-А, ХГЧ), у 613 бе-
ременных имелись отклонения от нормы по соче-
танным маркерам (УЗИ, РАРР-А, ХГЧ). Беременные 
группы высокого риска по хромосомной патологии у 
плода были направлены на пренатальную инвазив-
ную диагностику, включающую по показаниям биоп-
сию ворсин хориона, плацентоцентез, амниоцентез, 
кордоцентез. В результате диагностических про- 
цедур была выявлена патология у 944 плодов, в том 
числе хромосомная — у 197 плодов и врожденные 
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анатомические дефекты — у 747. В структуре хромо-
сомных болезней наибольший удельный вес заняли 
синдром Дауна — 55% (108), синдром Эдвардса — 
18% (36), синдром Шерешевского—Тернера — 7% 
(14), синдром Патау — 5,6% (11) и др. Выявляемость 
синдрома Дауна методом пренатальной диагностики 
составила 95%! На сегодня это лучший показатель 
в Российской Федерации. Результатом ранней диа-
гностики врожденной и наследственной патологии у 
ребенка до рождения явилась возможность преры-
вания беременности в случае нежизнеспособности 
плода. Всего на конец года было прервано 416 бере-
менностей (54% — ВПР, 46% — хромосомные анома-
лии) из них 53% — до 14 нед беременности. От числа 
выявленных хромосомных аномалий было прервано 
96% беременностей. Среди врожденных аномалий 
развития наиболее часто встречаются пороки цент- 
ральной нервной системы; сердечно-сосудистой и 
мочеполовой системы; желудочно-кишечного тракта; 
скелетные деформации. Ежегодно имеют случаи 
прерывания беременности по поводу аномалии 
стебля тела; отсутствия передней брюшной стенки 
с экстраамниональным расположением внутренних 
органов; неразделившихся (сиамских) близнецов; 
различных деформаций позвоночника; летальных 
скелетных дисплазий, в том числе ахондрогенеза и 
танатоформной карликовости. 

В результате проведения комбинированного пре-
натального скрининга выявляемость врожденных 
аномалий развития и хромосомной патологии в Рес- 
публике Татарстан повысилась более чем в 2 раза. 
Опыт обследования беременных из групп риска 
по патологии плода показал роль эхографических 
маркеров II и III триместров для дополнительного вы-
явления хромосомных аномалий в группах среднего 
и низкого риска с целью профилактики рождения 
детей с некорригируемой патологией [5]. Таким 
образом, возможности диагностического скрининга 
аномалий развития плода позволили у 2% будущих 
детей выявить заболевания, несовместимые с жиз-
нью или приводящие к глубокой инвалидности. Кро-
ме того, нельзя не учитывать, что число врожденных 
аномалий развития с каждым годом увеличивается 
и идет накопление отрицательной генетической 
информации в популяции (увеличивается мутаци-
онный риск) с передачей ее следующему потомству. 
Данный факт порой требует принятия решительных 
мер по прерыванию такой беременности.

В Республике Татарстан, как и в Российской 
Федерации, с целью выявления на доклинической 
стадии врожденной и наследственной патологии у 
новорожденного ребенка организовано проведе-
ние неонатального скрининга. В настоящее время 
массовый скрининг новорожденных проводится 
в 52  странах мира: в США  — на 45  нозологий, в 
Германии — на 14, в Великобритании — на 5, в Рос-
сии — на 5 (фенилкетонурия, врожденный гипоти-
реоз, врожденная дисфункция коры надпочечников, 
галактоземия, муковисцидоз). В родильных домах 
(отделениях) республики на 4—5-й день после рож-
дения у доношенных и на 7—14-й день у недоношен-
ных детей путем чрескожной пункции проводится 
забор крови. Далее исследование крови проводится 

централизовано на базе медико-генетической лабо-
ратории Республиканской клинической больницы. 
Охват новорожденных неонатальным скринингом 
ежегодно составляет не менее 99% (55 840 детей). 
На базе медико-генетической лаборатории РКБ в 
2015  г. было проведено 56  160 исследований. У 
одного из 1700—2000 новорожденных в ходе про-
ведения скрининга выявляется патология. Только 
за 2014—2015  гг. выявлено 60  новорожденных с 
скринируемыми заболеваниями, из них врожденный 
гипотиреоз — у 39, муковисцидоз — у 7, фенилке-
тонурия — у 8, адреногенитальный синдром — у 3,  
галактоземия — у 3. 

Неонатальная диагностика в случае дальнейше-
го подтверждения диагноза позволяет своевременно 
начать заместительную терапию и лечебное пита-
ние, провести глубокий анализ фенотипа. Так, на-
пример, фенилкетонурия — заболевание, обуслов-
ленное отсутствием или сниженной активностью 
фермента, который в норме расщепляет аминокис-
лоту фенилаланин. Эта аминокислота содержится 
в подавляющем большинстве видов белковой пищи. 
Без лечения фенилаланин накапливается в крови и 
приводит к повреждению центральной нервной си-
стемы, умственной отсталости, судорогам и другим 
патологическим состояниям. Такие симптомы могут 
быть предупреждены благодаря раннему назначе-
нию специального диетического лечения. 

За последние годы наметилась тенденция к 
росту числа больных с нарушениями слуха. Как 
свидетельствует статистика, на каждую тысячу ново-
рожденных приходится один с тотальной глухотой, а 
в первые 2—3 года жизни 3 ребенка теряют слух [5]. 
Своевременное выявление врожденных нарушений 
слуха является решающим условием для проведе-
ния коррекционных мероприятий, необходимых для 
речевого и психоэмоционального развития ребенка. 
Поздняя диагностика нарушения слуха у детей 
первого года жизни ведет к развитию тугоухости и 
глухоты и, как следствие, к их инвалидизации. 

В Республике Татарстан, как и в России, с 1996 г. 
проводится аудиологический скрининг. На первом 
этапе новорожденным в родильных домах (отделе-
ниях) на 3—4-й день жизни специально обученными 
медицинскими работниками проводится проверка 
слуха методом отоакустической эмиссии. Дети из 
групп риска по показаниям направляются на второй 
этап в межмуниципальные сурдологические центры 
согласно утвержденной маршрутизации. В центрах 
проводится расширенное аудиологическое обсле-
дование, определяются показания для проведения 
кохлеарной имплантации. В республике ежегодный 
охват новорожденных аудиологическим скринингом 
составляет не менее 98,5—99%. В 2015 г. на I этапе 
обследовано 56 224 ребенка, на II этапе — 1 240. 
По результатам скрининга под динамическое на-
блюдение взято 182 ребенка, имеющих выражен-
ные нарушения слуха. Выявлены показания для 
кохлеарной имплантации у 26  детей. Только за 
последние 2  года на кохлеарную имплантацию в 
рамках проведения высокотехнологичной медицин-
ской помощи в федеральные центры направлено 
около 40 детей.
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В Республике Татарстан апробирована модель 
раннего электрокардиографического (ЭКГ) скрининга 
новорожденных в родильных домах. Анализ 50 тыс. 
ЭКГ, снятых практически здоровым новорожденным 
на 4—5-й  день жизни выявил патологические из-
менения в 8—9% случаев. В структуре лидировали 
нарушения ритма, в том числе синдром WPW, атрио-
вентрикулярные блокады, синдром удлиненного 
QT-интервала и другие изменения. Кроме того, были 
выявлены косвенные признаки врожденных пороков 
сердца, которые в дальнейшем подтвердились при 
УЗИ. По результатам скрининга дети прошли полное 
диагностическое обследование, необходимое лече-
ние и реабилитацию. Была сформирована группа 
риска по синдрому внезапной смерти. 

С 2015 г. на базе ГАУЗ «Детская республиканская 
клиническая больница Министерства здравоохра-
нения Республики Татарстан» внедрена система 
дистанционной регистрации и централизованной 
ЭКГ у детей. Мобильные регистраторы располо-
жены как в различных отделениях больницы, так 
и используются для регистрации в локальных 
лечебно-профилактических учреждениях респу-
блики. В 2015 г. проведено 28 697 исследований, в 
том числе до 1 года — 2 195 детям, из них с ВПР — 
1  725 исследований. Планируется в дальнейшем 
использование системы дистанционной регистрации 
и централизованного анализа в родильных домах, 
районных больницах, поликлиниках, машинах ско-
рой помощи, на дому. Данная технология внесет 
ожидаемый вклад в раннее выявление врожденной 
патологии в детском возрасте.

Разработка и внедрение новых технологий 
профилактических диагностических программ, на-
правленных на раннее выявление врожденной и 
наследственной патологии, не будет эффективна 
без выявления причинно-следственных связей, при-
ведших к реализации той или иной патологии. 

С этой целью в республике в 2014 г. в службе 
родовспоможения был реализован пилотный 
проект по использованию системы вакуумной 
упаковки образцов типа Тissusafe для хранения 
и транспортировки последа и последующем его 
патолого-анатомическим исследованием. Аппарат 
был установлен в одном из межмуниципальных 
родильных домов (г.  Чистополь). Верифика-
ция биологического материала проводилась в 
судебно-гистологическом отделении ГАУЗ «Рес- 
публиканское бюро судебно-медицинской экс-
пертизы МЗ РТ» с применением «системы для 
макроскопического исследования материала и 
документирования процедур исследования и 
вырезки»; измерительного оборудования для 
установления массы и объема, заполнение со-
ответствующей документации. Исследование 
последа проводилось в случае мертворождений, 
ранней неонатальной смертности, перинатальных 
осложнений. Установлено, что в обследованных 
1 017 объектах биологического материала в 70% 
случаев установлены морфологические маркеры 
инфекционной патологии. Данный факт подчер-
кивает необходимость широкого использования 
маркеров внутриутробных инфекций как одной 

из провоцирующих причин врожденных аномалий 
развития плода и новорожденного ребенка. 

Опыт Республики Татарстан по реализации 
скрининговых программ показывает эффективность 
использования наряду с высокотехнологичными 
исследованиями (пренатальные, молекулярно-
генетические), также рутинных технологий для 
выявления групп риска (ЭКГ, УЗИ). Реализация 
профилактических скринингов, направленных на 
выявление врожденных пороков развития позволила 
за последние 10 лет снизить младенческую смерт-
ность по данной патологии в 5 раз. 

Увеличение спектра скрининговых программ, 
увеличение охвата населения массовыми рутинны-
ми исследованиями и в первую очередь в раннем 
возрасте будет залогом своевременной коррекции 
патологии, снижения заболеваемости и смертности 
от врожденных аномалий и улучшения качества 
жизни. Учитывая высокую медико-социальную 
значимость данной проблемы, назрела необхо-
димость в укреплении научных исследований и 
научных работ в области этиологии, диагностики и 
профилактики врожденных аномалий; в развитии и 
укреплении систем регистрации и информационных 
технологий. 

Прозрачность исследования. Исследование 
не имело спонсорской поддержки. Авторы несут 
полную ответственность за предоставление 
окончательной версии рукописи в печать.

Декларация о финансовых и других взаимо-
отношениях. Все авторы принимали участие в 
разработке концепции, дизайна исследования и в 
написании рукописи. Окончательная версия руко-
писи была одобрена всеми авторами. Авторы не 
получали гонорар за исследование.
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