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В структуре причин неонатальной смертности и детской инвалидности выделяют врожденные пороки развития, моно-
генные наследственные заболевания и хромосомные аномалии (ХА). В рамках существующего пренатального скри-
нинга I триместра риск ХА плода рассчитывается по косвенным показателям, что делает исследование недостаточно 
чувствительным и специфичным и нередко приводит к получению ложноположительных и ложноотрицательных 
результатов и, как следствие, к необоснованным инвазивным вмешательствам, а также к недиагностированным слу-
чаям хромосомной патологии плода. С развитием молекулярных технологий встает вопрос о совершенствовании пре-
натальной диагностики на основе внедрения неинвазивного пренатального теста (НИПТ). В крови беременной женщи-
ны обнаруживается внеклеточная фетоплацентарная ДНК (cell-free DNA). По ней можно оценить хромосомный набор 
плода с чувствительностью свыше 99% начиная с 10 нед. беременности. Точность определения пола плода также 
очень высока: чувствительность и специфичность метода – 98,9 и 99,6% соответственно. НИПТ основан на анализе 
cell-free DNA и позволяет повысить эффективность диагностики ХА плода. 
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Congenital malformations, chromosomal and monogenic disease play a significant role in perinatal mortality and child disability. 
According to the early prenatal screening results in the Russian Federation in 2018, the overall ratio of chromosomal anomaly 
prevalence is 1:250–1:300.  Currently aneuploidy risk is calculated by using indirect biochemical and ultrasound markers, that 
have low sensitivity and specificity which can cause false positives and false negative results leading to unreasonable invasive 
procedures or missing chromosomal anomalies. 
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П о данным Всемирной организации здравоохранения, 
младенческая смертность является индикатором каче-

ства оказания помощи матери и ребенку, а также отражает 
социальные, экономические и экологические условия, в 
которых живет общество, включая медицинскую помощь [1].

В структуре младенческой смертности на долю врожден-
ных пороков развития приходится около четверти всех слу-
чаев [2]. Кроме того, ввиду развития медицинских техноло-
гий и появления новых методов помощи, врожденные забо-
левания вносят все больший вклад в структуру детской за-
болеваемости и инвалидности [3]. Ежегодно в Российской 
Федерации (РФ) рождается порядка 2500 детей с синдро-
мом Дауна, и, помимо моральных затрат родителей, лече-
ние, уход и проведение реабилитационных мероприятий 
у  детей с врожденными и наследственными патологиями 
являются значимым социально- экономическим бременем 
для государства [4].

Для выявления хромосомных аномалий (ХА) на раннем 
этапе развития плода разработан алгоритм инструменталь-
ных обследований пренатальной диагностики, который яв-
ляется одним из ключевых инструментов снижения младен-
ческой смертности [5–7]. 

В I триместре беременности женщинам проводится ультра-
звуковое исследование (УЗИ) в сочетании со скринингом мате-
ринских сывороточных маркеров, на основании которых произ-
водится комплексный программный расчет индивидуального 
риска рождения ребенка с хромосомной патологией [8]. 

С 2011 г. помимо биохимического метода широкое рас-
пространение получил еще один метод пренатального скри-
нинга – неинвазивный пренатальный тест (НИПТ). НИПТ 
основан на выделении внеклеточной фетоплацентарной 
ДНК (cell-free DNA) плода из крови матери и является высо-
коэффективным методом определения риска хромосомной 
патологий плода у беременных, что доказано рядом крупных 
международных исследований [9]. Преимуществом НИПТ 
является оценка непосредственно фетоплацентарной ДНК, 
а также его более высокая чувствительность и специфич-
ность по сравнению с биохимическим исследованием [10].

Впервые НИПТ стал доступен в США и Гонконге [11]. Тест 
был разработан, прежде всего, для точного скрининга наи-
более часто встречаемых хромосомных патологий – трисо-
мий 21, 18 и 13-й хромосом. Дополнительно тестирование 
могло включать выявление некоторых микроделеций и 
определение пола [12]. 

НИПТ быстро завоевал популярность во всем мире: 
метод не несет риска репродуктивных потерь, связанных 
с проведением инвазивной пренатальной диагностики, обла
дает высокой чувствительностью и специфичностью по отно
шению к трисомиям 21, 18 и 13, а также позволяет опреде-
лить пол плода, что практически невозможно в рамках пре-
натального скрининга I триместра. Применение НИПТ при 
беременности двойней показало свою высокую эффектив-
ность в отношении трисомии 21, 18 [13].

Накопленные мировые данные свидетельствуют о явных 
преимуществах использования НИПТ в сравнении с биохи-
мическим скринингом I триместра [14]. В ряде стран мира 
НИПТ включен в структуру пренатальной диагностики 
[15, 16]. В РФ в настоящее время сформирована нормативно-
правовая база проведения пренатальной диагностики, вме-
сте с тем внедрение НИПТ в алгоритм скрининга находится 
на начальных этапах.

Организация пренатальной диагностики в РФ на феде-
ральном уровне осуществляется по двум основным норма-
тивным документам:

«Порядок оказания медицинской помощи по профилю 
“акушерство и гинекология” (за исключением использования 
вспомогательных репродуктивных технологий)», утвержден-
ный Приказом Минздрава России от 1.11.2012 №572н 
(далее – Приказ №572) [17];

«Порядок о совершенствовании пренатальной диагности-
ки в профилактике наследственных и врожденных заболева-
ний у детей», утвержденный приказом Минздрава России 
от 28.12.2000 №457 (далее – Приказ №457) [18].

Организация пренатальной диагностики в РФ началась 
с  Приказа №457, регламентирующего проведение трех
кратного УЗИ во время беременности: в срок 10–14 нед., 
20–24 нед., 32–34 нед. Забор крови для проведения биохи-
мического исследования предлагалось проводить в срок 
16–20 нед., то есть во II триместре беременности. В биохи-
мический тест входило исследование не менее двух сыворо-
точных маркеров: альфа-фетопротеина и хорионического 
гонадотропина человеческого (ХГЧ). Следует отметить, что 
на тот момент скрининг не имел комбинированного расчета: 
риск врожденного порока оценивался отдельно по биохими-
ческому тесту и отдельно по УЗИ. 

Утвержденная тактика действовала в течение 9 лет, одна-
ко не привела к эффективному выявлению и снижению ко-
личества детей с врожденной патологией. Одновременно 

It is well known that cell-free fetal DNA is detected in maternal blood. Whole‐genome sequencing based non-invasive prenatal 
testing (NIPT) can detect fetal chromosomal aneuploidy with high sensitivity as early as 10 weeks into pregnancy. The accuracy 
of determining fetal sex is also high: sensitivity and specificity are 98,9% and 99,9% respectively. Implementing molecular 
technology into clinical practice is required to improve prenatal diagnosis in the Russian Federation, icluding Moscow. 
Integration of NIPT to analyse cell-free fetal DNA will increase the efficiency of fetal chromosomal anomalies’ detection. 
However, there are some legal and ethical aspects to consider when integrating a new technology for wide-spread use. This 
review reveals arguable issues of NIPT integration into widespread clinical practice and possible ways of solving those issues.
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было доказано, что проведение биохимического скрининга 
во II триместре является неэффективным и имеет высокую 
долю ложноположительных результатов [19].

В 2009 г. был опубликован обновленный порядок оказа-
ния акушерско-гинекологической помощи, утвержденный 
приказом Министерства здравоохранения и социального 
развития РФ от 02.10.2009 №808н (далее – Приказ №808н), 
в котором была изменена тактика проведения пренатально-
го скрининга: забор крови для анализа биохимических мар-
керов также стал обязателен к проведению в I триместре 
беременности [20]. Для биохимического теста в I триместре 
исследовались уровни плазменного альбумина, ассоцииро-
ванного с беременностью, и свободной β-единицы ХГЧ.

Позднее, в 2010 г., началось поэтапное развитие и внедре-
ние усовершенствованных алгоритмов пренатальной диагно-
стики в рамках приоритетного национального проекта 
«Здоровье». В основу нового алгоритма раннего пренаталь-
ного скрининга был положен международный опыт и реко-
мендации независимой врачебной организации Фонда меди-
цины плода (Fetal Medicine Foundation – FMF). В ходе реали-
зации национального проекта были решены задачи по фор-
мированию в регионах системы диагностики экспертного 
уровня, организации специальной подготовки и подтвержде-
ния компетенций врачей-экспертов для выполнения  ультра-
звуковых исследований в сроках беременности 11–14 нед., 
что обеспечивалось системой сертификации FMF [21]. 

В рамках нового алгоритма беременным проводится ком-
плекс обследований на сроке 11–13+6 нед. (когда копчико-
теменной размер плода составляет от 45 до 84 мм): УЗИ 
плода на наличие маркеров (признаков) хромосомной пато-
логии и врожденных пороков развития; определение уровня 
биохимических маркеров ХА в крови беременной женщины 
(β-ХГЧ и ассоциированный с беременностью протеин плаз-
мы А (РАРР-А)); допплерометрия маточных артерий; церви-
кометрия (измерение длины шейки матки); сбор анамнеза; 
измерение артериального давления на обеих руках.

Тогда же было внедрено программное обеспечение 
(Astraia), которое позволяет рассчитать индивидуальный 
риск хромосомных аномалий по комбинации ультразвуковых 
и биохимических данных, полученных во время скрининга. 
Программа была разработана организацией FMF в Лондоне 
и успешно апробирована на огромном клиническом материа-
ле во многих странах мира. В настоящее время специалист, 
проводящий ранний пренатальный скрининг, должен иметь 
международный сертификат FMF, дающий право на выпол-
нение исследования и работу с программой Astraia. Серти
фикат подтверждается ежегодно после статистического ауди
та проделанной за год работы и сдачи сертификационного 
экзамена. Таким образом обеспечивается высокая квалифи-
кация специалистов и качество пренатального скрининга.

Позднее новый порядок пренатального скрининга был 
утвержден Приказом №572н, который отменил действие 
Приказа №808 и действует до настоящего времени.

Согласно новому порядку, для раннего выявления врож-
денных патологий плода при сроке беременности 11–14 нед. 
беременная женщина направляется в медицинскую органи-
зацию, осуществляющую экспертный уровень пренатальной 
диагностики, для проведения комплексной пренатальной 

(дородовой) диагностики нарушений развития ребенка, 
включающей УЗИ врачами-специалистами, прошедшими 
специальную подготовку и имеющими допуск на проведение 
ультразвукового скринингового обследования в I триместре, 
и определение материнских сывороточных маркеров 
(РАРР-А и свободной β-ХГЧ) с последующим программным 
комплексным расчетом индивидуального риска рождения 
ребенка с хромосомной патологией.

C 1 января 2021 г. вступает в силу Постановление Пра
вительства Российской Федерации от 17.06.2020 №868 
«О признании утратившими силу некоторых актов и отдель-
ных положений некоторых актов Правительства Российской 
Федерации и об отмене некоторых актов федеральных орга-
нов исполнительной власти, содержащих обязательные тре-
бования, соблюдение которых оценивается при проведении 
мероприятий по контролю при осуществлении государствен-
ного контроля качества и безопасности медицинской дея-
тельности», согласно которому действие Приказа №572н 
будет прекращено и в настоящее время готовится проект 
нового порядка организации пренатальной диагностики.

На данный момент в рамках существующих приказов и 
рекомендаций всем женщинам группы высокого риска (1:100 
и выше) рекомендовано проведение медико-генетического 
консультирования для решения вопроса о проведении инва-
зивной пренатальной диагностики (ИПД). Хромосомная пато-
логия подтверждается методами ИПД у 30% женщин, попав-
ших в группу высокого риска. При этом следует отметить, 
что при проведении ИПД имеется риск прерывания беремен-
ности в 0,5–1% случаев [22]. Учитывая относительно высо-
кую вероятность осложнений, только 40% из всех женщин 
в группе риска соглашаются на проведение инвазивных диа-
гностических процедур (согласно данным анализа результа-
тов раннего пренатального скрининга в РФ АУДИТ-2019).

С целью повышения эффективности и безопасности пре-
натальной диагностики на территории РФ стал использо-
ваться НИПТ, с помощью которого можно оценить весь 
хромосомный набор плода с чувствительностью свыше 99% 
начиная с 10 нед. беременности.

Ранее НИПТ проводился только коммерческими лабора-
ториями за собственные средства женщины. Первый регио-
нальный опыт масштабного использования НИПТ в РФ был 
в рамках внедрения метода в алгоритм пренатальной диа-
гностики в г. Москве. Согласно утвержденному Приказу Де
партамента здравоохранения г. Москвы от 13.03.2020 №199 
«Об организации проведения неинвазивного пренатального 
теста в городе Москве» (далее – Приказ №199 ДЗМ) про-
ведение НИПТ предусмотрено беременным с индивидуаль-
ным риском развития ХА плода 1:101-1:2500, а также у бере-
менных с высоким риском (1:100 и выше) в случае согласия 
пациентки на проведение инвазивной диагностики [23].

В июле 2020 г. внедрение НИПТ началось в Ямало-
Ненецком автономном округе (ЯНАО). В целях совершен-
ствования медицинской помощи беременным женщинам и 
новорожденным детям согласно приказу от 24.07.2020  
№671-о Департамента здравоохранения ЯНАО стартовала 
программа НИПТ для беременных женщин, состоящих на 
учете по беременности в медицинских организациях ЯНАО, 
направленных на комбинированный пренатальный скрининг 
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I триместра беременности [24]. Согласно утвержденному 
приказу НИПТ проводится всем пациенткам, направленным 
на скрининг I триместра.

По мере накопления опыта планируется расширение 
практики применения НИПТ и в другие субъекты РФ.

Помимо нормативных документов, применение НИПТ 
также контролируется экспертными сообществами, которые 
публикуют клинические рекомендации и руководства. Аме
риканский колледж медицинской генетики и геномики (Ame
rican College of Medical Genetics and Genomics – ACMG) 
обобщил мировой опыт и разработал руководство по ис-
пользованию НИПТ [25]. Ряд положений руководства посвя-
щен необходимости информирования пациентов о возмож-
ностях и ограничениях НИПТ.

ACMG рекомендует информировать пациентов о различ-
ных доступных скрининговых тестах для выявления ХА плода 
для принятия ими обдуманного решения по выбору метода 
пренатального исследования и предоставить им право выбо-
ра скрининговой процедуры. Необходимо также информиро-
вать пациентов о возможности проведения диагностического 
тестирования (амниоцентез или биопсия ворсин хориона) для 
выявления ХА и клинически значимых вариаций числа копий 
генов при положительных результатах скрининга. 

Рекомендуется информировать пациенток о наибольшей 
чувствительности НИПТ на синдромы Дауна, Патау и 
Эдвардса по сравнению с другими видами пренатального 
скрининга. ACMG не рекомендует использовать НИПТ для 
скрининга анеуплоидий других аутосом, кроме 13, 18 и 21.

НИПТ также возможно проводить для скрининга анеу-
плоидий по половым хромосомам, однако исследование сле
дует проводить только при наличии клинических показаний 
для исключения проведения теста с целью точного опреде-
ления пола ребенка. Необходимо информировать пациентов 
о значительной доле ложноположительных результатов 
тестирования анеуплоидий по половым хромосомам. 

ACMG также рекомендует информировать беременных 
женщин о существовании расширенных вариантов НИПТ, 
дополнительно позволяющих проводить скрининг клиниче-
ски значимых вариантов числа копий генов. В процессе 
предтестового консультирования рекомендуется обсуждать 
с пациентами необходимую им степень полноты генетиче-
ской информации о плоде и информировать их о более вы-
сокой вероятности ложноположительных и ложноотрица-
тельных результатов при проведении НИПТ на вариации 
числа копий генов по сравнению с НИПТ для скрининга 
анеуплоидий хромосом 13, 18, и 21. Вместе с тем ACMG не 
рекомендует использование НИПТ для полногеномного ана-
лиза вариации числа копий генов. При необходимости тако-
го анализа рекомендуется исследовать ворсины хориона 
или проводить амниоцентез с последующим молекулярным 
кариотипированием.

Эксперты пришли к мнению, что при использовании 
НИПТ исключительно для скрининга трисомий хромосом 21, 
18 и 13 необходимо избегать получения дополнительной 
информации о делециях или дупликациях. Однако пациенты 
должны быть осведомлены о возможности получения ин-
формации о случайных находках, которую им могут предо-
ставить в случае их согласия. Расширение НИПТ для скри-

нинга аномалий половых хромосом, а также микроделеций 
не только увеличивает проблемы, связанные с информиро-
ванием и консультированием пациентов, но также может 
приводить к увеличению количества инвазивных процедур и 
в настоящее время не рекомендуется.

Позиции Европейского общества генетики также сопоста-
вимы с рекомендациями ACMG [16]. Европейские коллеги 
обращают внимание на то, что, несмотря на высокую точ-
ность НИПТ для скрининга анеуплоидий, положительный 
результат не следует рассматривать как окончательный диа-
гноз. Если предполагается прерывать беременность, то ре-
зультаты НИПТ стоит перепроверять инвазивным прена-
тальным тестированием. 

В РФ в 2015 г. экспертным сообществом были выпущены 
клинические рекомендации «Неинвазивный пренатальный 
ДНК-скрининг анеуплоидии плода по крови матери методом 
высокопроизводительного секвенирования» [26], где указы-
вается на его высокую чувствительность и специфичность, 
а также на потенциальную возможность замены биохимиче-
ского исследования. В настоящее время идет их доработка 
и обновление. Следует обратить внимание, что согласно 
Федеральному закону от 21.11.2011 №323 «Об основах 
охраны здоровья граждан в Российской Федерации» клини-
ческие рекомендации с 01.01.2022 станут обязательными к 
соблюдению при оказании медицинской помощи [27].

Краеугольным камнем в пренатальной диагностике при 
выявлении врожденной аномалии является принятие реше-
ния о прекращении беременности. В случае выявления 
у беременной высокого риска хромосомной патологии плода 
(≥1:100) по данным комбинированного пренатального скри-
нинга и/или НИПТ проводится медико-генетическое консуль-
тирование, в рамках которого рекомендуется проведение 
инвазивной пренатальной диагностики согласно Приказу 
№572н для подтверждения диагноза [17]. 

Согласно Федеральному закону от 21.11.2011 №323-ФЗ 
«Об основах охраны здоровья граждан в Российской Феде
рации» [27], искусственное прерывании беременности 
до  12  нед. может проводиться по желанию женщины вне 
зависимости от наличия патологии плода. После 12 нед. 
решение об искусственном прерывании беременности при-
нимается консилиумом врачей по медицинским показаниям. 
Медицинские показания для прерывания беременности 
регламентированы Приказом Минздравсоцразвития РФ 
от 03.12.2007 №736 «Об утверждении перечня медицинских 
показаний для искусственного прерывания беременности». 
В  части врожденных аномалий, деформаций и ХА решение 
принимается консилиумом врачей. Вместе с тем следует 
отметить, что для синдромов Дауна, Эдвардса, Патау и Терне
ра и некоторых других патологий, кодируемых в  МКБ‑10 
Q92‑93, Q97-99, принятие решения о прерывании беремен-
ности до 22 нед. возможно без консилиума врачей. Однако на 
практике решение по каждому случаю искусственного пре-
рывания беременности по поводу врожденной аномалии и ХА 
начиная с 12 нед. принимается консилиумом специалистов.

Таким образом, в настоящее время в РФ существует 
обширная нормативно-правовая база, регламентирующая 
алгоритмы пренатальной диагностики как на федеральном, 
так и в ряде субъектов на региональном уровне. Вместе 
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с тем имеются особенности регулирования, требующие про-
работки, а также, в ряде случаев, внесения изменений в нор-
мативную документацию. Нормативная база по проведению 
НИПТ в нашей стране находится в стадии наполнения и ста-
новления и имеет ряд нерешенных вопросов. Проведение 
научно-исследовательских работ по совершенствованию 
существующих алгоритмов и внедрению НИПТ является 
одним из перспективных направлений оптимизации органи-
зации помощи матери и ребенку.

Особенности неинвазивного пренатального теста
НИПТ получил широкое распространение в 2011 г. Метод 

основан на выделении внеклеточной фетоплацентарной 
ДНК плода из крови матери и является высокоэффектив-
ным в выявлении врожденных патологий плода у беремен-
ных, что доказано рядом крупных международных иссле
дований. Вместе с тем имеется ряд особенностей метода, 
которые необходимо учитывать при интерпретации резуль-
татов, а также при принятии врачебных решений. 

Определение пола плода
НИПТ также обладает высокой точностью определения 

пола плода. Чувствительность и специфичность теста при 
одноплодной беременности в отношении определения пола 
плода составляет 0,989 и 0,996 соответственно при сроке 
беременности 10 нед. и больше [28].

В настоящее время наиболее распространенным методом 
определения пола плода является УЗИ после 14 нед. геста-
ции [29]. Ультразвуковой скрининг II триместра женщина 
проходит в сроке 18–21 нед. [17], соответственно в этот пе-
риод большинству беременных женщин при их желании со-
общают пол плода. В РФ запрещено прерывание беремен-
ности по половому признаку, но женщина имеет право пре-
рвать беременность по желанию до 12 нед. [27]. Внедрение 
НИПТ в структуру пренатальной диагностики с 9–10 нед. 
беременности позволит с высокой точностью выявлять риск 
наиболее распространенных анеуплоидий плода на макси-
мально раннем сроке, но при этом может способствовать 
увеличению прерываний беременности в зависимости от 
результатов анализа половых хромосом. Например, в Севе
ро-Кавказском регионе распространены предпочтения муж-
скому полу ребенка [30]. В некоторых семьях, уже имеющих 
детей, предпочтения по полу будущего ребенка могут быть 
связаны с желанием достижения «баланса» по количеству 
детей разного пола. В связи с этим целесообразно прово-
дить НИПТ с 11 нед. с учетом времени ожидания результа-
тов тестирования, а при необходимости проводить исследо-
вание в более ранний срок – не сообщать результаты тести-
рования в отношении пола ребенка.

Моногенные заболевания, сцепленные с полом
Большинство наследственных моногенных патологий, 

сцепленных с полом, представляют собой рецессивные за-
болевания, ассоциированные с Х-хромосомой. Заболевание 
проявляется в основном у мужчин ввиду наличия только 
одной Х-хромосомы. Средняя частота Х-сцепленной рецес-
сивной моногенной патологии – 1:10 000 [31]. Наиболее из-
вестными и распространенными Х-сцепленными заболева-
ниями являются мышечная дистрофия Дюшенна и гемофи-
лия. Современная организация пренатальной диагностики в 

РФ обеспечивает право беременной женщины с высоким 
риском рождения ребенка с рецессивным Х-сцепленным за-
болеванием на проведение инвазивной пренатальной диа-
гностики [18]. При этом предварительное определение пола 
плода не проводится. Некоторые женщины, столкнувшиеся с 
рождением больного ребенка, проходят НИПТ на коммерче-
ской основе, не дожидаясь сроков, оптимальных для прове-
дения инвазивной диагностики и ДНК-анализа. Получив ре-
зультаты НИПТ, женщины стремятся прервать беременность 
плодом мужского пола до 12 нед., несмотря на существую-
щую 50%-ю вероятность рождения здорового мальчика. 
Подобные случаи также говорят о целесообразности массо-
вого проведения НИПТ не раньше 11 нед. 

Вместе с этим следует оценить потенциальную пользу 
определения пола с помощью НИПТ: это позволит избежать 
проведения инвазивной пренатальной диагностики плодам 
женского пола в случае Х-сцепленного заболевания.

Микрохромосомные нарушения
Полногеномный НИПТ, основанный на методе секвениро-

вания следующего поколения (NGS), становится все более 
экономически целесообразным. Метод полногеномного сек-
венирования показал высокую точность при проведении пре-
имплантационного генетического тестирования/скрининга. 
Высокая точность полногеномного НИПТ доказана для выяв-
ления трисомии 21-й хромосомы и других анеуплоидий  [32]. 
Помимо частых трисомий, с информированного согласия 
женщины возможно выявление микрохромосомных наруше-
ний – микроделеций и микродупликаций. Опыт таких иссле-
дований имеется, однако на данных момент не получены 
однозначные данные о чувствительности метода. В своем 
исследовании Zhu et al. сообщают о чувствительности полно-
геномного НИПТ 70% для выявления патогенных микроделе-
ций и микродупликаций размером от 5 до 20 Mb [33]. 

При выявлении микроделеций или микродупликаций 
по результатам НИПТ требуется проведение медико-генети
ческого консультирования и подтверждающей инвазивной 
диагностики с хромосомным микроматричным анализом 
(aCGH) [33]. В рамках пренатальной диагностики в РФ 
в городских учреждениях здравоохранения проводится толь-
ко стандартное цитогенетическое исследование, однако 
чувствительность метода для выявления микрохромосом-
ных нарушений не превышает 30%. В группе риска 1:2500 по 
результатам пренатального скрининга I триместра ожида
ется выявление микроделеций/микродупликаций до 1,5% 
по  результатам НИПТ. Необходимо формирование и рас
смотрение дополнительных рекомендаций для обеспечения 
дообследования этой группы беременных женщин.

Таким образом, в настоящее время наиболее оправдано 
использование НИПТ для определения риска наличия наи-
более часто встречающихся анеуплоидий плода (21, 18, 13-й 
хромосомы).

�Перспективы использования  
неинвазивного пренатального теста
Преимуществом НИПТ является оценка непосредственно 

фетоплацентарной ДНК, а также его высокая чувствитель-
ность и специфичность. Несмотря на то, что сывороточные 
маркеры позволяют оценить  только косвенные признаки 
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наличия аномалии, в настоящее время не подтверждена 
возможность исключения биохимического анализа из ком-
плексного расчета индивидуального риска ХА и НИПТ рас-
сматривается не как замена, а как дополнительный метод 
в комплексной пренатальной диагностике. 

Также необходимо отметить, что на сегодняшний день 
НИПТ не может заменить инвазивную диагностику патоло-
гий плода. Проведение НИПТ потенциально способно сокра-
тить получение ложноположительных и ложноотрицатель-
ных результатов, количество необоснованных инвазивных 
вмешательств. Однако открытыми остаются вопросы об 
оптимальных сроках беременности для проведения НИПТ, 
дальнейшей тактики дообследования женщины при допол-
нительном выявлении микрохромосомных аномалий. 

В настоящее время НИПТ широко применяется для пре-
натального скрининга на анеуплоидии хромосом 21, 18 и 13 
с последующей инвазивной подтверждающей диагностикой 
в большинстве стран. В ряде стран уже завершено или на-
ходится на стадии обсуждения внедрение НИПТ в качестве 
рутинного скрининга беременных женщин. 

В нашей стране НИПТ активно проводится преимуще-
ственно частными медицинскими организациями и исследо-
вание не входит в базовую программу обязательного меди-
цинского страхования. Это связано в том числе с рядом не-
решенных вопросов, таких как определение пола плода при 
НИПТ, что может вести к злоупотреблению тестом для от-
бора плодов определенного пола без медицинских показа-
ний. Вместе с тем в РФ начинает активно развиваться под-
готовка отечественных генетических программ, а также обу-
чение специалистов [34–36].

С внедрением в широкую практику метода НИПТ ожидает-
ся значительное снижение количества беременных женщин, 
которым требуется проведение инвазивной пренатальной диа
гностики, а следовательно, и связанных с ней осложнений [37]. 
Однако влияние НИПТ на число прерванных беременностей и 
родившихся детей с ХА еще предстоит изучить [38].

Помимо скрининга ХА, открываются новые возможности 
применения НИПТ: выявление моногенных заболеваний 
[27], осложнений беременности и даже воссоздание генома 
плода по крови матери [39, 40].

Заключение
Хромосомная патология плода, врожденные пороки раз-

вития, а также моногенные наследственные заболевания за-
нимают одну из ведущих позиций в структуре причин неона
тальной смертности и детской инвалидности, что определяет 
медицинскую и социальную значимость данной проблемы. 

Для раннего выявления врожденных патологий плода в 
настоящее время в РФ беременным женщинам проводится 
ультразвуковое исследование и скрининг материнских сыво-
роточных маркеров, на основании которых производится 
комплексный программный расчет индивидуального риска 
рождения ребенка с хромосомной патологией. С недавнего 
времени в ряде стран дополнительно используют НИПТ в ка-
честве рутинного скрининга беременных. В РФ метод про-
ходит первые этапы внедрения – в г. Москве и в ЯНАО. 

Нормативно-правовая база постоянно совершенствуется, 
и в настоящее время обновляются порядки, клинические 

рекомендации, вносятся изменения в регламентирующие 
приказы. 

Внедрение НИПТ в систему оказания медицинской помо-
щи требует обеспечения контроля качества, обучения спе-
циалистов, систематической оценки эффективности скри-
нинга, а также обеспечения равной доступности тестирова-
ния для всех беременных женщин. При этом различные 
сценарии скрининга с использованием НИПТ должны оцени-
ваться не только с точки зрения доступности тех или иных 
технологий и экономических параметров, но и с учетом 
целей и ценностей, приемлемых для общества.
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