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Неинвазивное пренатальное тестирование (НИПТ) – это относительно новый метод, направленный на обнаружение 
хромосомных анеуплоидий плода при помощи анализа внеклеточной фетоплацентарной ДНК в крови беременной 
женщины. НИПТ обладает высокой чувствительностью и специфичностью, и многие профессиональные сообщества 
в настоящее время рекомендуют использовать его в качестве скринингового метода. С момента своего внедрения 
в клиническую практику в Гонконге в 2011 г. НИПТ быстро распространился по всему миру. В статье приведен опыт 
различных стран по организации проведения неинвазивного пренатального теста.
Ключевые слова:  НИПТ, неинвазивный пренатальный тест, внеклеточная фетоплацентарная ДНК,  

пренатальный скрининг, пренатальная диагностика, инвазивная пренатальная диагностика,  
анеуплоидии

Для цитирования: Оленев А.С., Баранова Е.Е., Сагайдак О.В., Галактионова А.М., Беленикин М.С., Гнетецкая В.А., Зобкова Г.Ю., Косова Е.В., 
Макарова М.В., Сонголова Е.Н. Международный опыт организации проведения неинвазивного пренатального теста. Вопросы гинекологии, 
акушерства и перинатологии. 2021; 20(1): 129–137. DOI: 10.20953/1726-1678-2021-1-129-137

International experience in organizing  
non-invasive prenatal testing

A.S.Olenev1, E.E.Baranova2,3, O.V.Sagaydak3, A.M.Galaktionova3, M.S.Belenikin3,
V.A.Gnetetskaya3,4, G.Yu.Zobkova3,5, E.V.Kosova3, M.V.Makarova3, E.N.Songolova5

1Сity Clinical Hospital No 24, Moscow, Russian Federation;
2Russian Medical Academy of Сontinuous Professional Education, Moscow, Russian Federation;
3Evogen LLC, Moscow, Russian Federation;
4Group of companies «Mother and child», Moscow, Russian Federation;
5L.A.Vorokhobov City Сlinical Hospital No 67, Moscow, Russian Federation

Non-invasive prenatal testinging (NIPT) is a relatively new method aimed at detecting fetal chromosomal aneuploidies by 
analyzing extracellular fetoplacental DNA in the blood of a pregnant woman. NIPT has high sensitivity and specificity, and many 
professional communities now recommend its use as a screening method. Since its introduction into clinical practice in Hong 
Kong in 2011, NIPT has expanded rapidly around the world. The experience of various countries in organizing non-invasive 
prenatal testing is described in this article.
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П ренатальная диагностика – комплекс обследований 
беременной женщины, направленный на выявление 

патологии плода [1, 2]. Во многих странах для проведения 
пренатального скрининга используются показатели сыворо-
точных маркеров и результаты ультразвукового исследова-
ния [3]. «Золотым стандартом» подтверждения хромосомной 
аномалии у женщин с высоким риском анеуплоидий плода 
по данным комбинированного пренатального скрининга 
является генетическая диагностика с помощью инвазивных 
методов (биопсия ворсин хориона, амниоцентез, кордоцен-
тез). Однако проведение инвазивной пренатальной диагно-
стики (ИПД) в 1–2% случаев может быть сопряжено с ослож-
нениями и рисками прерывания беременности, что обуслав-
ливает необходимость тщательного отбора пациенток для 
ИПД [1, 4]. Вместе с тем недостаточная чувствительность и 
специфичность комбинированного скрининга в 2–7% случа-
ев являются причиной ложноположительных результатов, 
что увеличивает число женщин, подвергшихся риску преры-
вания беременности при проведении ИПД [5].

Относительно недавно среди инструментов пренатальной 
диагностики был представлен новый метод – неинвазивное 
пренатальное тестирование (НИПТ), которое использует 
метод секвенирования внеклеточной фетоплацентарной 
ДНК, выявляемой в крови матери. Для получения биомате-
риала проводится забор 10 мл крови из периферической 
вены матери, что обуславливает высокую безопасность ме-
тода. Проведение крупных исследований, а также внедре-
ние НИПТ в алгоритм пренатальной диагностики в ряде 
стран мира продемонстрировали высокую точность метода, 
возможность увеличить выявляемость хромосомных патоло-
гий и значительно снизить долю ложноположительных ре-
зультатов по сравнению с комбинированным пренатальным 
скринингом.

 Методика проведения неинвазивного  
пренатального тестирования
Наличие в крови беременных женщин двуцепочечных 

свободно циркулирующих фрагментов ДНК эмбрионального 
происхождения установлено еще в 1997 г. [6]. Показано, что 
происхождение внеклеточной фетоплацентарной ДНК 
(вфДНК) связано с апоптозом клеток трофобласта, плацен-
ты и плодных оболочек [7]. ВфДНК появляется в незначи-
тельной концентрации в плазме крови беременной женщины 
начиная с 5 нед. гестации и при постепенном увеличении 
фракции (отношение количества вфДНК ко всей внеклеточ-
ной ДНК) сохраняется вплоть до родов. С 10-й недели геста-
ции фетоплацентарная фракция возрастает в среднем на 
0,1% в неделю, а после 21-й – на 1% в неделю [8] и исчезает 
из крови матери через сутки после родов. В период с 10-й по 
21-ю неделю фракция вфДНК достигает 10–20% [9, 10]. 
Уровень вфДНК может изменяться в зависимости от индек-
са массы тела женщины (уменьшается при высоком индексе 
массы тела), наличия у плода анеуплоидий, а также при ряде 
состояний женщины, в том числе при онкологических забо-
леваниях (по причине некроза раковых клеток). Кроме того, 
вариации уровня вфДНК могут свидетельствовать о различ-
ных гестационных осложнениях (эклампсия, начавшийся 
выкидыш и др.) [11].

НИПТ проводится путем забора крови у беременной жен-
щины и дальнейшего секвенирования вфДНК. Для подго-
товки к секвенированию образцы крови беременной женщи-
ны центрифугируют при пониженных температурах для вы-
деления фракций ДНК разного состава.

В дальнейшем проводится выделение внеклеточной 
фето плацентарной ДНК, подготовка библиотек для секвени-
рования и само секвенирование. После проведения секвени-
рования осуществляется биоинформатическая обработка 
полученных данных. 

Для НИПТ используются два типа секвенирования – пол-
ногеномное и таргетное. При полногеномном подходе секве-
нированию подвергается вся исследуемая внеклеточная 
ДНК. При таргетном – только отдельные участки интересую-
щих хромосом, амплифицированные методом мультиплекс-
ной полимеразной цепной реакции. Полученные в результа-
те секвенирования фрагменты, соответствующие каждой 
хромосоме, подсчитываются, и с использованием проприе-
тарных алгоритмов рассчитывается вероятность наличия 
у плода анеуплоидии по выбранной хромосоме [12]. Одной 
из разновидностей таргетного секвенирования является 
определение однонуклеотидных полиморфизмов (SNP, 
single nucleotide polymorphism) – метод определения патоген-
ных точек в соответствующих хромосомах. 

 Обзор зарубежных неинвазивных  
пренатальных тестов
НИПТ впервые был представлен в 2010 г. [13] и уже 

в 2011 г. использовался для клинического применения 
в Гонконге и США [14–16]. Компании, исходно разработав-
шие подобные тесты, такие как Sequenom, Verinata Health, 
Ariosa Diagnostics, Natera, LabCorp, Inc., базировались 
в США; Iviomics и LifeCodexx – в Европе; Berry Genomics и 
BGI – в Китайской Народной Республике. В настоящее 
время НИПТ предлагается более чем в 60 странах на шести 
континентах, а количество компаний-производителей увели-
чивается с каждым годом.

НИПТ предлагается для определения риска наличия у 
плода основных хромосомных анеуплоидии (трисомии 13,18 
и 21), анеуплоидий половых хромосом, а также для опреде-
ления пола плода. Дополнительно в рамках НИПТ предлага-
ется определение риска анеуплоидий других хромосом и 
микрохромосомных нарушений [17].

Основные производители НИПТ – США, Китайская 
Народная Республика, Германия (таблица). В США первым 
доступным тестом был MaterniT21Plus, разработанный 
Sequenom (Сан-Диего, Калифорния, США), который в на-
стоящее время используется для определения риска нали-
чия трисомий 13, 16, 18, 21 и 22-й хромосом, анеуплоидий 
половых хромосом и некоторых микроделеций [18]. В даль-
нейшем появились тесты других компаний: тест Verify 
(Verinata Health, дочерняя компания Illumina, Редвуд-Сити, 
Калифорния, США) для выявлении рисков трисомий 13, 18 и 
21-й хромосом, а также анеуплоидий половых хромосом [19]; 
тест Harmony (Ariosa Diagnostics, Сан-Хосе, Калифорния, 
США) используется только для оценки риска трисомий 13, 18 
и 21-й хромосом [20]; тест Panorama (Natera, Сан-Карлос, 
Калифорния, США) – для определения рисков трисомий 13, 
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18 и 21-й хромосом, анеуплоидий половых хромосом и не-
которых микроделеций [21]; тест InformaSeq (LabCorp Inc., 
Берлингтон, Северная Каролина, США) выявляет риски три-
сомий 13, 18 и 21-й хромосом, определяет пол плода и риски 
анеуплоидий половых хромосом [22].

В Германии используется тест PrenaTest (LifeCodexx, 
Германия), который определяет риск наличия у плода ча-
стых анеуплоидий (21, 18, 13-й хромосомы), половых хромо-
сом, ряда других хромосом, а также микроделеций.

Одним из крупнейших производителей НИПТ является 
Китай – тест NIFTY (BGI group) применяется для определе-
ния частых анеуплоидий, анеуплоидий по половым хромосо-
мам и риска наличия микроделеций.

Во многих странах компании и их дистрибьюторы пред-
лагают несколько тестов. Некоторые из них также работают 
на региональном уровне. Например, LifeCodexx распростра-
няет свой тест в основном в Европе, на Ближнем Востоке и 
в Северной Африке, в то время как BGI – в Азии, Европе, 
Южной Америке и на Ближнем Востоке.

 Мировой опыт внедрения неинвазивного  
пренатального тестирования
Стандарт пренатальной диагностики в настоящее время 

во многих странах включает ультразвуковое исследование 
I и II триместров беременности в сочетании со скринингом 
материнских сывороточных маркеров (рис. 1). Эти обследо-
вания не только позволяют получить информацию о рисках 
хромосомных анеуплоидий, но и дают понимание о риске 
преэклампсии, задержке роста плода и антенатальной  
гибели [23].

Преимущества НИПТ обуславливают его активное вне-
дрение в стандартный алгоритм пренатальной диагностики. 
Внедрение НИПТ возможно на разных уровнях пренаталь-
ной диагностики: в качестве теста первой линии – использо-
вание НИПТ всем беременным женщинам до проведения 
экспертного УЗИ в I триместре беременности; в качестве 

теста второй линии – проведение НИПТ у женщин в группах 
высокого или среднего риска, определенного по результа-
там комбинированного пренатального скрининга [24].

Наиболее часто НИПТ рекомендуется как тест второй 
линии после комбинированного пренатального скрининга 
I триместра, в том числе и по экономическим соображениям 
[25–29]. 

Сегодня НИПТ проводят в основном частные компании 
за счет личных средств беременной женщины. Только в не-
которых странах НИПТ проводится женщинам за счет госу-
дарственных программ в рамках пренатального скрининга 
(рис. 2) [30–32].

США. В США с 2012 г. НИПТ одобрен как скрининг для 
группы беременных с высоким риском анеуплоидий плода 
по результатам комбинированного пренатального скрининга 
I триместра. По собственному желанию с частичной оплатой 
услуги организациями из системы обязательного медицин-
ского страхования НИПТ могут также пройти женщины из 
группы низкого риска [33, 34]. В США было показано значи-
тельное снижение числа проводимых ИПД на фоне внедре-
ния НИПТ [35]. 

Таблица. Обзор зарубежных неинвазивных пренатальных тестов 
Table. Review of foreign non-invasive prenatal testing

НИПТ / NIPT Исследуемые показатели* / Investigated indicators* Особенности теста / Peculiarities of testing
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Panorama, Natera, США / USA >99,0 >96,4 >99,0 92,9 – 22q11.2; 5p; 
15p,q; 1p36 – – –

Harmony, Arosia, США / USA >99,0 >98,0 80,0 91,5 – – + + +

Materni T21PLUS, Sequenom,  
США / USA 99,1 >99,9 91,7 94,4 –

22q11.2; 5p; 
15p,q; 1p36; 
4p; 8q; 11q

+ + +

Verify, Verinata/ Illumina,  
США / USA >99,0 97,4 87,5 95,0 – – + + +

NIFTY, BGI, Китай / China >99,0 >98,0 100,0 нет данных / 
no data + 5p; 1p36; 

2p33.1 + + +

PrenaTest, LifeCodexx, 
Германия / Germany >99,0 >99,0 >99,0 нет данных / 

no data + 22q11.2 + + +

*чувствительность, заявленная производителем; ** указана чувствительность по определению моносомии-Х. 
*sensitivity reported by the manufacturer; ** sensitivity for the determination of monosomy X is indicated.

Рис. 1. Алгоритм пренатальной диагностики.

Fig. 1. Algorithm for prenatal diagnosis.

Комбинированный пренатальный скрининг I триместра / 
Combined first trimester screening

Высокий риск / High risk Низкий риск / Low risk

Консультация генетика / 
Genetic consultation

Инвазивная диагностика / 
Invasive diagnosis

УЗИ II триместра / 
Second trimester ultrasound



132

А.С.Оленев и др. / Вопросы гинекологии, акушерства и перинатологии, 2021, том 20, №1, с. 129–137

A.S.Olenev et al. / Gynecology, Obstetrics and Perinatology, 2021, volume 20, No 1, p. 129–137

В ряде штатов США НИПТ доступно в рамках американ-
ской государственной программы медицинской помощи 
нуждающимся – Medicaid (рис. 3) [36]. Начиная с 2014 г. 
в зави симости от штата программа позволяет проводить 
НИПТ у женщин с высоким или средним риском по данным 
пренатального скрининга [37]. 

В августе 2020 г. Американская коллегия акушеров-
гинекологов (American College of Obstetricians and Gyne co-
logists – ACOG) предложила проводить пренатальный скри-
нинг на анеуплоидию всем беременным независимо от воз-
раста или других факторов риска [38].

Нидерланды. Внедрение НИПТ в Нидерландах в 2014 г. 
было инициировано в рамках скрининга на наличие риска 
развития у плода синдрома Дауна. Скрининг координиро-
вался Национальным институтом общественного здравоох-
ранения предлагался в рамках общенационального оценоч-
ного исследования беременным женщинам, которые имеют 
повышенный риск (1:200 и выше) развития у плода синдро-
ма Дауна или трисомий 18-й, 13-й хромосом на основании 
комбинированного скрининга в I триместре [39]. С апреля 
2017 г. в Нидерландах НИПТ доступен всем беременным 
женщинам в рамках государственной дородовой помощи. 

Швейцария. С июля 2015 г. в Швейцарии НИПТ доступен 
в рамках государственной системы медицинского страхова-
ния для беременных женщин, у которых по результатам 
комбинированного скрининга I триместра риск наличия хро-
мосомной аномалии у плода составил 1:1000 и выше [40]. 
Основной целью внедрения НИПТ в Швейцарии в публика-
циях называют снижение количества ИПД [32].

Великобритания. В 2016 г. по инициативе Национального 
комитета по скринингу Великобритании (NHS Велико бри-
тании) НИПТ включен в программу скрининга аномалий 
плода (Fetal Anomaly Screening Programme – FASP) для жен-
щин, попавших в группу высокого риска по результатам 
комбинированного скрининга [41]. В Уэльсе в дополнение 
к женщинам высокого риска НИПТ также доступен женщи-
нам из группы среднего риска [42]. В 2020 г. Совет нацио-
нальной безопасности Великобритании (National Security 
Council – NSC) планирует изменить существующую програм-
му: НИПТ смогут пройти женщины, попавшие в группу риска 
выше 1:150 по любой из частых анеуплоидий (трисомии 21, 
18, 13-й хромосом) [36]. 

Китай. Поскольку в Китае самое большое в мире количе-
ство пациентов с редкими заболеваниями, НИПТ активно 
внедряется в этой стране [43]. Национальная комиссия по 
здоровью и планированию семьи (National Health and Family 
Planning Commission – NHFPC) Китая в конце 2014 г. утвер-
дила 9 медицинских лабораторий и 109 ведущих центров 
пренатальной диагностики для проведения НИПТ [13, 44]. 

В 2018 г. в г. Чанша в рамках проекта «Поддержание здо-
ровья людей г. Чанши» (Changsha City Health and People's 
Lifelihood Project) НИПТ, частично или полностью финанси-
руемый из бюджета, проводился беременным женщинам, 
чей супруг или она сама постоянно проживают (имеют вид 
на жительство) в г. Чанше, имеют высокий риск по любой 
из частых анеуплоидий (трисомии 21, 18, 13-й хромосом) 
по скринингу I триместра и/или врожденные пороки развития 
плода по данным УЗИ. В рамках программы для проведения 

Рис. 2. Данные по наличию государственной программы НИПТ 
[36].

Fig. 2. Data on the presence of the NIPT state program [36].

НИПТ не проводится в рамках государственной программы / 
NIPT is not implemented within the state program

НИПТ предлагается как дополнительное исследование в группе среднего 
риска / NIPT is considered as additional study in moderate risk group

НИПТ в рамках государственной программы проводится всем / 
NIPT is implemented for all within the state program

Рис. 3. Данные по включению НИПТ в программу Medicaid в США 
по штатам [36].

Fig. 3. Data on the inclusion of NIPT in the Medicaid program in the 
United States by State [36].

НИПТ не включен в программу Medicaid / 
NIPT is not included in Medicaid program

НИПТ включен в программу Medicaid для группы высокого риска / 
NIPT is included in Medicaid program for high risk group

НИПТ включен в программу Medicaid для группы среднего риска / 
NIPT is included in Medicaid program for moderate risk group
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НИПТ женщине выдается субсидия в размере 1800 юаней. 
Если беременная женщина предоставляет справку о недо-
статочных доходах, выданную местным правительственным 
департаментом, все услуги по пренатальной диагностике 
оказываются бесплатно. Кроме того, в случае наличия высо-
кого риска хромосомных аномалий у плода беременные 
женщины, не прошедшие ИПД, получают 900 юаней на про-
ведение НИПТ от компании, проводящей тестирование. 
Разницу в цене за тест женщина покрывает из своих средств 
[45, 46]. 

В 2020 г. в Китае было проведено большое ретроспектив-
ное исследование, включающее 189 тыс. беременных, про-
шедших НИПТ, в котором авторы указывают на высокую 
эффективность НИПТ и необходимость использования и 
продвижения данного метода [13]. 

Германия. В 2019 г. по проекту Федерального объединен-
ного комитета Gemeinsamen Bundesausschusses über eine 
Änderung (G-BA – орган, контролирующий расходы на госу-
дарственное медицинское страхование) система государ-
ственного медицинского страхования Германии планирова-
ла проведение НИПТ для определения риска трисомий 21, 
13 и 18-й хромосом только беременным с высоким риском 
по скринингу I триместра [47]. В соответствие с решением, 
принятым G-BA в сентябре 2019 г., НИПТ с оценкой риска 
трисомий 21, 18, 13-й хромосом финансируется за счет госу-
дарства в индивидуальном порядке после консультации 
с врачом. В частности, проведение НИПТ за счет государ-
ства возможно в случае, если для женщины, у которой подо-
зревается хромосомная патология плода, расходы на НИПТ 
обременительны [31].

В Южной Корее (Сеул) с июля 2016 г. по апрель 2018 г. 
проведено ретроспективное исследование внедрения НИПТ. 
Тестирование проводилось на коммерческой основе, так как 
национальная медицинская страховка Южной Кореи не по-
крывает стоимость НИПТ. Результаты исследования показа-
ли, что внедрение НИПТ способно заменить комбинирован-
ный пренатальный скрининг и уменьшить количество инва-
зивных процедур. Исследование позволило начать разра-
ботку официальных рекомендаций по использованию НИПТ 
в клинических условиях в Южной Корее [48]. Финансирование 
НИПТ за счет средств государства в Южной Корее пока не 
рассматривается. 

В Израиле общество медицинских генетиков (ISMG) не 
рекомендует заменять существующие пренатальные скри-
нинговые мероприятия на НИПТ, которое предлагается жен-
щинам с высоким риском хромосомной патологии плода 
[49]. В 2014 г. ISMG рекомендовало проводить ИПД, если по 
данным НИПТ установлена высокая вероятность хромосом-
ной аномалии плода. 

В некоторых странах, например, в Венгрии, Австралии, 
НИПТ проводится только на коммерческой основе и в на-
стоящее время планы по внедрению НИПТ в государствен-
ную систему не озвучиваются [17]. На территории Венгрии 
представлены только коммерческие тесты, в частности 
Triszómia и Panorama.

Россия. В Российской Федерации в скрининг первого 
триместра включено ультразвуковое исследование на сроке 
11–14 нед. беременности и определение материнских сыво-

роточных маркеров в крови, на основании чего производит-
ся комплексный программный расчет индивидуального 
риска рождения ребенка с хромосомной патологией. В слу-
чае выявления высокого риска хромосомной патологии 
плода (≥1:100) в соответствии с Порядком оказания меди-
цинской помощи, утвержденным Приказом Министерства 
здравоохранения Российской Федерации от 12.11.2012 
№572н, проводится медико-генетическое консультирование, 
в рамках которого женщине рекомендуется ИПД [50].

В 2020 г. в целях совершенствования медицинской помо-
щи беременным стартовала программа проведения НИПТ 
для жительниц г. Москвы, которые по результатам прена-
тального скрининга I триместра попали в группу риска 
1:2500 и выше [51, 52].

Другие страны. В ряде стран внедрение НИПТ находится 
только на начальных этапах и его проведение не входит 
в госу дарственные программы пренатальной диагностики. 
Предпринимаются первые шаги по исследованию метода, 
его эффективности и целесообразности его внедрения 
в рамках бюджетного финансирования.

Заключение 
Несмотря на то, что в ряде стран НИПТ проводится только 

на коммерческой основе либо с частичным государствен-
ным финансированием, прослеживается определенная меж-
дународная стратегия внедрения НИПТ в структуру прена-
тальной диагностики. Наиболее часто используемой моде-
лью внедрения является когортный скрининг: проведение 
комбинированного пренатального скрининга с формирова-
нием групп высокого, среднего и низкого риска с последую-
щим проведением НИПТ в группе высокого и/или среднего 
риска. Основное преимущество внедрения НИПТ именно в 
качестве теста второй линии – экономическая целесообраз-
ность. Среди стран, внедривших НИПТ как тест второй 
линии, – Финляндия, Швеция, Норвегия, Исландия, Уэльс, 
Франция, Германия, Польша, Литва, Румыния, Италия.

НИПТ – высокотехнологичный и дорогостоящий метод 
скрининга. Вместе с тем его внедрение в качестве теста 
первой линии было одобрено в ряде стан Европы, в частно-
сти в Бельгии и Нидерландах.

В Российской Федерации НИПТ включен в структуру пре-
натальной диагностики в г. Москве в рамках пилотного 
проек та, что является важным этапом совершенствования 
медицинской помощи беременным женщинам, а также спо-
собствует обновлению руководств и практических рекомен-
даций в части внедрения НИПТ. Следующий шаг – опре-
деление стратегии по включению НИПТ в структуру прена-
тальной диагностики на территории Российской Федерации 
с учетом особенностей каждого субъекта.
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