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Резюме 

В статье обсуждается важность и необходимость генетических исследований в работе врача акушера-гинеколога первич-
ного медико-санитарного звена при оказании медицинской помощи. Бесплодие, привычное невынашивание, рождение 
детей с врожденными пороками очень сильно влияют на психоэмоциональное состояние как женщины, так и мужчины, 
именно поэтому каждому практикующему врачу необходимо иметь хотя бы минимальные знания о генетических исследо-
ваниях для предотвращения/предупреждения негативных последствий тех или иных состояний. Мы считаем, что вопрос 
о генетическом тестировании должен вставать на этапе прегравидарной подготовки/в I триместре беременности, поскольку 
именно этот период является наиболее благоприятным для предупреждения многих состояний.
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филии, прегравидарная подготовка

Для цитирования: Григорьева К.Н., Демьяновская Е.Г., Бицадзе В.О., Хизроева Д.Х., Гашимова Н.Р., Слуханчук Е.В.,  
Калашникова И.С. Вопрос о необходимости и показаниях к проведению генетического скрининга в акушерско-гинеколо-
гической практике. Акушерство, Гинекология и Репродукция. 2022;16(6):706–717. https://doi.org/10.17749/2313-7347/ob.
gyn.rep.2022.373.

To a question about the necessity and indications for genetic screening 
in obstetric and gynecological practice

Kristina N. Grigoreva1, Ekaterina G. Demianovskaya2, Viktoria O. Bitsadze1, Jamilya Kh. Khizroeva1,  
Nilufar R. Gashimova1, Ekaterina V. Slukhanchuk1, Irina S. Kalashnikova1 

1Sechenov University; 2 bldg. 4, Bolshaya Pirogovskaya Str., Moscow 119991, Russia; 

2Central State Medical Academy of the оffice of the President of the Russian Federation;  
19 bldg. 1a, Marshal Timoshenko Str., Moscow 121359, Russia

Corresponding author: Кristina N. Grigoreva, e-mail: grigkristik96@gmail.com

Abstract

Here, we discuss an importance and necessity of genetic research in work of an obstetrician-gynecologist of primary health care 
upon providing medical care. Infertility, habitual miscarriage, the birth of children with congenital malformations greatly affects 
psycho-emotional state of both women and men, which is why every practicing doctor needs to have at least minimal knowledge 
about genetic research to prevent/warn negative consequences of certain conditions. We believe that an issue on genetic testing 
should arise at the stage of preconceptional preparation/in the first trimester of pregnancy, because it is the most favorable period 
for prevention of multiple conditions. 
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Введение / Introduction

Развитие современной медицинской науки и прак-
тики невозможно представить без генетических иссле-
дований. Благодаря внедрению медицинской генетики 
в работу практикующих врачей акушеров-гинекологов 
стало доступным управление целым рядом генетиче-
ски обусловленных заболеваний, а у многих супруже-
ских пар появилась возможность стать родителями. 

Генетическое исследование обеспечивает фунда-
ментальное понимание биологической структуры ор-
ганизма, что естественно приводит к  лучшему пони-
манию процесса заболевания. Медицинская генетика 
занимается не только изучением, но также разработ-
кой тактики коррекции наследственных и  врожден-
ных заболеваний. Особое место генетические аспек-
ты занимают в акушерстве и гинекологии, поскольку 
нарушение репродуктивного здоровья в  определен-
ном проценте случаев обусловлено изменением нас- 
ледственного материала или у  самих супругов или 
у потомства. Основными причинами направления аку-
шерами-гинекологами пациентов на генетические ис-
следования сегодня являются нарушения репродук-
тивной функции в супружеской паре и планирование 
предстоящей беременности:

• �первичное бесплодие;
• �привычное невынашивание беременности; 

• �прегравидарная подготовка, особенно при отяго-
щенном акушерском анамнезе, указаниях на на-
личие врожденных пороков развития у плода, не-
благоприятные исходы предыдущих беременно-
стей.

В своей ежедневной работе акушеры-гинекологи 
постоянно сталкиваются с ситуациями, когда семьям 
показано проведение определенного комплекса об-
следований с применением цитогенетических и моле-
кулярно-генетических методов для диагностики при-
чин. Генетическое тестирование позволяет уточнить 
генез нарушений репродукции, успешно решить во-
прос о возможности деторождения, а также выбрать 
оптимальную тактику планирования и  ведения бере-
менности на любых сроках [1]. Важно выделить такие 
семьи среди общего потока пациентов и осуществить 
их дальнейшую маршрутизацию для эффективного 
генетического обследования.

По времени проведения можно выделить 2 прин-
ципиально разных вида медико-генетического обсле-
дования: проспективное и ретроспективное. 

К большому сожалению, достаточно часто гене-
тическое обследование имеет место именно ретро-
спективно. При ретроспективном обследовании суп- 
ружеская пара проходит генетическое тестирова-
ние и общается с врачом-генетиком уже после факта 
рождения больного ребенка или различных осложне-
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Основные моменты

Что уже известно об этой теме?

► �Генетическое исследование обеспечивает фундаменталь-
ные знания о  биологической структуре организма, что 
приводит к лучшему пониманию процесса заболевания.

► �Генетическое тестирование позволяет уточнить генез нару-
шений репродукции, успешно решить вопрос о возможно-
сти деторождения, а также выбрать оптимальную тактику 
планирования и ведения беременности на любых сроках.

Что нового дает статья?

► �Систематизированы данные мировой литературы о  необ-
ходимости генетического исследования в  акушерско-ги-
некологической практике для точной и  ранней диагно-
стики, предупреждения нежелательных явлений 
и правильного лечения в случае возникших осложнений.

Как это может повлиять на клиническую практику 
в обозримом будущем?
► �Масштабное внедрение в практику генетических исследо-

ваний позволит перейти на новый уровень – на уровень 
персонифицированной медицины, благодаря чему коли-
чество нежелательный явлений/осложнений будет суще-
ственно снижено.

Highlights

What is already known about this subject?

► �Genetic research provides fundamental knowledge about body 
biological structure, which leads to a better understanding of 
disease process.

► �Genetic testing allows to clarify the nature of reproductive 
disorders, successfully resolve an issue about potential 
childbirth as well as choose an optimal tactics for planning 
and managing pregnancy at any time.

What are the new findings?

► �Here, we systematize the data of the world publications on the 
necessity for genetic research in obstetric and gynecological 
practice, accurate and early diagnostics, prevention of adverse 
events and proper treatment in case of complications.

How might it impact on clinical practice in the foreseeable 
future?
► �The large-scale introduction of genetic research into practice 

will allow to move to a new level, to the level of personalized 
medicine. We believe that owing to this, the number of adverse 
events/complications will be significantly reduced.

Григорьева К.Н., Демьяновская Е.Г., Бицадзе В.О., Хизроева Д.Х.,  
Гашимова Н.Р., Слуханчук Е.В., Калашникова И.С. 
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ний беременности. В данном случае медицинская ге-
нетика может постфактум помочь выяснить причины 
произошедших репродуктивных неудач и по возмож-
ности определить план реабилитации супружеской 
пары, чтобы повысить шансы на дальнейшую успеш-
ную реализацию репродуктивной функции. Но нужно 
понимать, что в данном случае супружеской паре при-
шлось пройти весьма негативные моменты, которые 
могут осложнять течение следующей беременности, 
а в ряде случаев уже иметь детей с  тяжелыми инва-
лидизирующими заболеваниями, что неизбежно вли-
яет на взаимоотношения и  психологическую обста-
новку в семье. Практика подтверждает, что генетика 
интегрируется в  акушерско-гинекологическую прак-
тику по большей части ретроспективно: до 70 % об-
ращений к врачам-генетикам совершается уже после 
рождения ребенка с врожденной патологией и хромо-
сомными болезнями [2]. 

Многие эксперты сегодня считают, что должно 
происходить переключение ретроспективного кон-
текста генетических исследований в акушерстве и ги-
некологии на проспективный [1]. Совместная работа 
акушерско-гинекологической и медико-генетической 
служб сегодня должна быть приоритетно направлена 
на уровень амбулаторного звена (женские консульта-
ции). Увеличить вклад проспективного генетического 
обследования семьи до рождения первого ребенка 
могут помочь, например, программы прегравидар-
ной подготовки. Консультирование семейной пары до 
наступления первой беременности в ряде случаев на 
основе комплексного анализа данных генеалогии, со-
матического, гинекологического и андрологического, 
а также генетического статусов поможет определить 
повышенные риски репродуктивных неудач с  целью 
своевременной их профилактики и  выбора подходя-
щего способа реализации репродуктивного потенциа-
ла. Это дает возможность выявлять ведущий фактор 
риска и таргетно применять вспомогательные репро-
дуктивные технологии (ВРТ), а также предупреждать 
рождение ребёнка с  тяжелыми генетическими пато-
логиями. 

Первичное бесплодие / Primary 
infertility

Статистические данные свидетельствуют, что 
с  проблемой бесплодия сегодня сталкиваются бо-
лее 15  % семейных пар. С генетическими причина-
ми связывают до 30 % случаев бесплодия [3]. Базо-
вым обследованием, которое показано всем семьям 
с  нарушенным деторождением, является кариотипи-
рование – исследование хромосомного набора, кото-
рый характеризуется числом и строением хромосом. 
Численные аномалии, которые могут быть выявлены 
в  семьях, планирующих деторождение, затрагивают 
половые хромосомы (45,Х – синдром Шерешевского–

Тернера, 47,XXХ – синдром поли-Х, 47,XXY – синдром 
Клайнфельтера) и  приводят к  нарушению репродук-
тивной функции. 

Генетическое обследование женщины / Female 
genetic testing

Согласно клиническим рекомендациям [4], необ-
ходимо проводить цитогенетическое исследование 
(исследование кариотипа) пациенткам с гипергонадо-
тропной формой аменореи или при отсутствии матки 
с целью диагностики хромосомных аномалий. Карио- 
тип 45-Х0, 45-Х0/46-ХХ свидетельствуют о  синдро-
ме Тернера, кариотип 46 XY – о  синдроме Свайера, 
45-X0/46-XY – о смешанной форме дисгенезии гонад. 
При развитии вторичных половых признаков и отсут-
ствии матки цитогенетическое исследование целесо- 
образно проводить для дифференциальной диагности-
ки синдрома Майера–Рокитанского–Кюстера–Хаузера 
(кариотип 46 XX) с  синдромом нечувствительности 
к андрогенам (кариотип 46XY). 

При выявлении синдрома Шерешевского–Тернера 
следует иметь в  виду вероятность мозаичного вари-
анта синдрома, при котором в  разных клетках орга-
низма содержится разный набор хромосом. При этом 
клон с нормальным кариотопом (46,ХХ) может зани-
мать в  процентном отношении существенное место 
по отношению к  патологическому (45,Х/46,ХХ). Так-
же возможен делеционный вариант, который харак-
теризуется присутствием в кариотипе пациентки двух 
Х хромосом, из которых одна имеет неизмененную 
структуру, а другая содержит делецию (потеря участ-
ка короткого или длинного плеча хромосомы); кроме 
того, описаны не только структурные, но и простран-
ственные аномалии одной из X-хромосом (круговая 
незамкнутая, кольцевидная и т. д.), что также может 
приводить к  нарушению функциональной способно-
сти хромосомы и  развитию фенотипических прояв-
лений синдрома Шерешевского–Тернера [5]. В случае 
мозаицизма у  пациентки, как правило, наблюдается 
дисгенезия гонад, характеризующаяся снижением 
объема яичниковой ткани и примордиальных фолли-
кулов. Самостоятельная беременность в данном слу-
чае возможна и  возникает приблизительно у  4–7  % 
женщин с  синдромом Шерешевского–Тернера [6]. 
Первое исследование было проведено в Дании, в него 
вошли 412 женщин, и частота естественных беремен-
ностей составила 7,6 % [7]. Исследование, проведен-
ное в Швеции, включало 482 пациентки с синдромом 
Шерешевского–Тернера, при этом самостоятельная 
беременность наступила у 4,8 % [8]. В основном, бе-
ременность у этих пациенток возможна после приме-
нения ВРТ с обязательным выполнением преимплан-
тационного генетического тестирования эмбрионов 
с  целью исключения хромосомной патологии – ане-
уплоидии. Однако мы должны понимать, что все эти 
беременности связаны со многими осложнениями 
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в системе мать–плод. Основной проблемой является 
уровень материнской смертности, который выше, чем 
в  общей популяции. Это связано с  сердечно-сосуди-
стыми аномалиями и особенно с расслоением аорты 
[9, 10]. Сам по себе синдром Шерешевского–Тернера 
не является противопоказанием к  беременности, но 
перед началом беременности необходимо пройти 
мультидисциплинарный скрининг [11].

По результатам кариотипирования нередко возни-
кает необходимость дополнительного генетическо-
го дообследования. Например, целесообразно про-
водить анализ на наличие премутации в  гене FMR-1 
(число CGG-повторов в диапазоне 55–200) на предмет 
носительства синдрома «ломкой Х-хромосомы» или 
синдрома Мартина–Белл пациенткам с  преждевре-
менной  недостаточностью яичников (ПНЯ) с  целью 
выявления генетически детерминированной формы 
ПНЯ [4, 12]. Женщины с  премутацией в  гене FMR-1 
(55–200 повторов) имеют повышенный риск разви-
тия ПНЯ на 13–26  % и  повышенный риск рождения 
ребенка с синдром Мартина–Белл (у мальчиков – ум-
ственная отсталость и  количество CGG-повторов бо-
лее 200) [13].

Генетическое обследование мужчины / Male  
genetic testing

В структуре бесплодного брака на долю мужско-
го бесплодия приходится до 50  % случаев, из них 
30 % – пары только с мужским бесплодием, 20 % – 
пары с  сочетанным бесплодием [14, 15]. Причиной 
бесплодного брака со стороны мужчины может быть 
азооспермия или олигозооспермия тяжелой степени. 
При подозрении на генетические или хромосомные 
аномалии могут быть рекомендованы цитогенетиче-
ские анализы (исследование кариотипа) крови для 
оценки количества и структуры хромосом, а также на 
предмет наличия аномальных участков мужских (Y) 
хромосом. В исследованиях показано, что в 10–12 % 
случаев причиной нарушения сперматогенеза являет-
ся хромосомная патология – полисомия Х – синдром 
Клайнфельтера [16, 17]. Синдром Клайнфельтера – 
причина необратимого мужского бесплодия, которая 
требует применения ВРТ с донорской гаметой. В по-
следние десятилетия также применяются способы по-
лучения тестикулярных сперматозоидов из семенных 
канальцев методом микрохирургической экстракции 
сперматозоидов из ткани яичка (англ. microdissection 
testicular sperm extraction, microТЕSЕ) [18]. Веро-
ятность получения сперматозоидов хирургическим 
путем составляет 50–60  %, в  дальнейшем получен-
ный материал возможно использовать в  программе  
ЭКО–ИКСИ (экстракорпоральное оплодотворение– 
интрацитоплазматическая инъекция сперматозоида). 

При направлении семейной пары на ЭКО–ИКСИ 
следует учитывать возможность передачи от мужчин 
с аномалиями кариотипа по наследству генетических 

дефектов, которые не были распознаны при обсле-
довании. Поэтому таким супружеским парам целесо-
образно рекомендовать преимплантационное генети-
ческое тестирование полученных в результате приме-
нения ВРТ эмбрионов для оценки рисков рождения 
ребенка с генетическими дефектами [16].

Нарушение сперматогенеза при мужском беспло-
дии может быть обусловлено как хромосомными 
аномалиями, так и  генетическими дефектами, с наи-
высшей частотой у пациентов с необструктивной азо-
оспермией [16, 19, 20]. Поэтому после кариотипиро-
вания и  исключения хромосомной патологии паци-
ентам с азооспермией и олигозооспермией (< 5 млн 
сперматозоидов/мл) для выявления генетических де-
фектов показано тестирование AZF локуса Y хромо-
сомы (фактор азооспермии), который контролирует 
сперматогенез. В случае выявления микроделеции – 
выпадения участка молекулы ДНК – диагностирует-
ся генетически обусловленная форма мужского бес-
плодия. Делеции AZF-локуса обнаруживаются в сред-
нем в 10–15 % случаев при азооспермии и в 5–10 % 
при олигозооспермии тяжелой степени. Как правило, 
у пациентов с тяжелой олигозооспермией единствен-
ным шансом на зачатие является применение ВРТ.

Следует учитывать, что делеции AZF являются при-
чиной нарушения сперматогенеза с диагностическим 
и  прогностическим значением для экстракции спер-
матозоидов из ткани яичка (ТЕSЕ). В случае полной 
делеции локуса AZFa и/или AZFb вероятность выделе-
ния сперматозоидов стремится к  нулю, поэтому ме-
тод ТЕSЕ не рекомендован. Микроделеции Y-хромо-
сомы наследуются сыновьями [21]. 

Также мужчина может являться носителем мута-
ций, связанных с муковисцидозом, что может приве-
сти к бесплодию из-за низкого количества спермато-
зоидов [22]. Приблизительно 97 % мужчин с муковис-
цидозом бесплодны. Самая частая мутация – F508del 
(делеция фенилаланина в положении 508) в гене CFTR. 
У мужчин-носителей гетерозиготной мутации CFTR-
F508del нет классических признаков муковисцидоза, 
таких как заболевания легких или желудочно-кишеч-
ного тракта; единственным симптомом носительства 
может быть нарушение репродуктивной функции. 
Только у  гомозиготных пациентов наблюдается тяже-
лое течение муковисцидоза. Поэтому с  целью выяв-
ления причин мужского бесплодия и определения ри-
сков развития генетических заболеваний у потомства 
рекомендуется пациентам с врожденным одно- и дву-
сторонним отсутствием семявыносящих протоков 
выполнить молекулярно-генетическое исследование 
мутаций в  гене CFTR (муковисцидоз) в  крови. В слу-
чае выявления у мужчины мутации гена CFTR важно 
также рекомендовать его партнерше выполнить мо-
лекулярно-генетическое исследование мутаций в гене 
CFTR (муковисцидоз). Если окажется, что женщина 
является носителем такой же мутации, то вероятность 

Григорьева К.Н., Демьяновская Е.Г., Бицадзе В.О., Хизроева Д.Х.,  
Гашимова Н.Р., Слуханчук Е.В., Калашникова И.С. 
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рождения ребенка с муковисцидозом составляет 25 %, 
а  с врожденным двусторонним отсутствием семявы-
носящего протока – 50 %.

Привычное невынашивание / Habitual 
miscarriage

Генетические причины во многих случаях могут яв-
ляться причиной привычного невынашивания бере-
менности (привычного выкидыша), с которым наблю-
даются до 6–7 % бесплодных пар [23]. Если говорить 
об отклонениях кариотипа, то трисомия по Х хромосо-
ме отмечается с  частотой 1:1000 новорожденных де-
вочек. В подавляющем большинстве случаев данная 
анеуплоидия не имеет фенотипического проявления, 
вследствие чего остается невыявленной. Клинические 
проявления заболевания чрезвычайно разнообразны 
и могут варьировать от присутствия в фенотипе жен-
щины некоторых стигм дизэмбриогенеза (гиперте-
лоризм глаз, эпикант, клинодактилия) до различных 
вариантов нарушения менструальной функции и  не-
вынашивания беременности [24, 25]. Хромосомная 
анеуплоидия у эмбриона/плода является наиболее ча-
стой причиной выкидыша в I триместре беременности 
и возникает в 50–70 % случаев. Чем раньше во время 
беременности произошел выкидыш, тем выше веро-
ятность того, что у  эмбриона/плода были хромосом-
ные анеуплоидии. Риск трисомии у  эмбриона/плода 
в результате хромосомной анеуплоидии возрастает по 
мере увеличения возраста матери. Наиболее распро-
страненной причиной выкидыша является трисомия 
по 16-й хромосоме, второе место занимает трисомия 
по 22-й хромосоме [24, 25].

Наследственная тромбофилия также может быть 
одной из причин привычного невынашивания бере-
менности [26, 27]. На прегравидарном этапе или при 
первом визите во время беременности рекомендова-
но направлять пациентку с  привычным выкидышем 
на молекулярно-генетическое исследование мутации 
G1691A в гене фактора V (мутация Лейдена в V фак-
торе свертывания, FVL), определение полиморфизма 
G20210A протромбина в гене фактора II свертывания 
крови, определение активности протеина S в  крови 
с  целью диагностики наследственной тромбофилии. 
В норме беременность характеризуется гиперкоагу-
ляцией; известно, что дополнительные нарушения 
в  каскаде свертывания крови могут способствовать 
различным осложнениям беременности, таким как 
преэклампсия, задержка роста плода, преждевремен-
ная отслойка плаценты и потери беременности. Мута-
ция в FVL наиболее тесно связана с тромбозом; риск 
возникновения тромбоза у гетерозиготных носителей 
составляет приблизительно 7  %, у  гомозиготных  – 
80 % [28, 29]. Также было отмечено, что гомозигот-
ная мутация является основной наследственной при-
чиной невынашивания беременности и  бесплодия; 

кроме того, имеются данные о том, что эта мутация 
увеличивает риск развития преэклампсии [30–35]. 
Точный механизм влияния мутации фактора V на при-
вычное невынашивание до сих пор точно не известен; 
однако несколько исследований продемонстрирова-
ли, что в  плаценте образуются микротромбы, кото-
рые могут приводить к  инфаркту плаценты и  вызы-
вать последующие осложнения у матери и плода [36–
40]. Механизм повышенного риска тромбозов объяс-
няется резистентностью активированного протеина С 
(АПС) к белку фактора V из-за мутаций в определен-
ных участках расщепления АПС, что приводит к бес-
контрольной коагуляции и образованию тромбов [41]. 
Мутация гена протромбина F2(20210)A встречается 
у 1–6 % лиц в общей популяции [42]; эта мутация так-
же приводит к гиперкоагуляции [43]. В недавнем ис-
следовании X. Liu с соавт. продемонстрировали, что 
у пациенток с мутацией в гене протромбина в 2 раза 
выше вероятность развития привычного невына-
шивания [44]. В метаанализе 37 исследований слу-
чай-контроль в  2015 г. была обнаружена значитель-
ная связь между мутацией фактора II и  привычным 
невынашиванием (отношение шансов – 1,81). Этот 
риск был особенно высок у  европейцев и  женщин 
старше 29 лет [45]. Несмотря на наличие значитель-
ного количества данных о  мутациях FVL и  протром-
бина, а  также об их влиянии на невынашивание бе-
ременности, до сих пор существуют разногласия, 
и  нельзя сделать определенный вывод о  влиянии 
этих мутаций на привычное невынашивание [46, 47]. 
Различные факторы, такие как дизайн исследований, 
предвзятость исследований и расовые различия были 
предложены в качестве причин таких неоднозначных 
и неубедительных результатов. Необходимы дальней-
шие исследования для установления более надеж-
ной взаимосвязи между генетической тромбофилией 
и  невынашиванием беременности, а  также для раз-
работки стандартизированных руководств по веде-
нию беременности и скрининга беременных. Однако 
стоит помнить, что мутации FVL G1619A и фактора II 
G20210A считаются наиболее распространенными на-
следственными тромбофилиями, а венозный тромбо-
эмболизм продолжает оставаться одной из ведущих 
причин тромбоэмболии легочной артерии и материн-
ской смертности, особенно в  развитых странах [48, 
49]. Также в недавних исследованиях была продемон-
стрирована связь между мутацией в  гене ингибито-
ра эндотелиального активатора плазминогена-1 (англ. 
plasminogen activator inhibitor-1, PAI-1, Serpine 1) и не-
вынашиванием беременности [50–53]; однако G. Adler 
с соавт. в своем метаанализе не подтвердили данную 
гипотезу [54].

Выявить тромбофилию до первого тромботиче-
ского эпизода крайне сложно, так как её клиниче-
ские проявления, как правило, минимальны и неспе- 
цифичны. Выявление носительства наследственных 
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факторов тромбогенного риска без их реализации 
в виде тромбозов крайне затруднено. Поэтому на се-
годняшний день достаточно остро стоит вопрос не-
обходимости расширения рутинного обследования 
пациенток без тромбозов, отягощенного акушерско-
го анамнеза или с одним факторм невынашиванием 
беременности. Такие женщины далеко не всегда по-
падают в поле зрения генетиков, но вероятность, что 
такая пациентка придет на прием к  акушеру-гинеко-
логу, гораздо выше. Таким образом, именно акушер- 
гинеколог может стать тем специалистом, который 
маршрутизирует пациентку по оптимальному диагно-
стическому сценарию. 

Кроме рутинного цитогенетического исследова-
ния, позволяющего диагностировать числовые ано-
малии хромосом и грубые структурные хромосомные 
перестройки, для обнаружения микроделеций и мик- 
родупликаций может использоваться хромосомный 
микроматричный анализ. Это тест высокого разреше-
ния и точности, который применяется в пренатальной 
и  постнатальной диагностике (в том числе абортив-
ного материала) и позволяет уточнить диагноз в тех 
случаях, когда исследование кариотипа не дает одно-
значного ответа на вопросы, поставленные перед кли-
ницистом.

Во время беременности рекомендовано направ-
лять пациентку с привычным невынашиванием и вы-
соким риском хромосомных анеуплоидий по данным 
скрининга на консультацию к врачу-генетику с целью 
определения показаний к  инвазивной пренатальной 
диагностике с исследованием полученного материала 
методами цитогенетического или молекулярного ка-
риотипирования. 

Генетические исследования 
в пренатальной диагностике / Genetic 
testing in prenatal diagnostics

Пренатальная диагностика – относительно новое 
направление медицинской генетики, которое работа-
ет на стыке нескольких клинических дисциплин (аку-
шерства, гинекологии, перинатологии, неонатологии) 
и фундаментальных наук (генетики, биохимии, пато-
физиологии, тератологии, эмбриологии, молекуляр-
ной биологии). Целью пренатальной диагностики яв-
ляется диагностика, профилактика и внутриутробное 
лечение наследственных и врожденных заболеваний 
человека. Современная пренатальная диагностика 
обладает комплексом методов и  клинических прие-
мов, позволяющих выявлять врожденную патологию 
у плода, начиная с ранних сроков беременности, сре-
ди которых одно из ведущих мест принадлежит гене-
тическим исследованиям. 

С научной точки зрения, проблемы, связанные с ге-
нетической пренатальной диагностикой, в настоящее 
время уже по большей части решены, и первостепен-

ную важность имеет практическое внедрение и  при-
менение дородовых профилактических мероприятий. 
Главная роль в  системе мероприятий по профилак-
тике генетической патологии плода принадлежит вра-
чам первого контакта с беременной – акушерам-гине-
кологам [55].

В России пренатальная диагностика ранее была 
регламентирована Приказом Министерства здра-
воохранения № 457 от 28 ноября 2000 г. «О совер-
шенствовании пренатальной диагностики в  профи-
лактике наследственных и врожденных заболеваний 
у  детей». Сегодня пренатальная диагностика опре-
деляется Приказом Минздрава России от 15.11.2012 
№  921н «Об утверждении Порядка оказания меди-
цинской помощи по профилю «неонатология» [56], 
Приказом Минздрава России от 15.11.2012 № 917н 
«Об утверждении порядка оказания помощи больным 
с  врожденными и  (или) наследственными заболева-
ниями» [57] и  Приказом Минздравсоцразвития Рос-
сии от 22.03.2006 № 185 «О массовом обследовании 
новорожденных детей на наследственные заболева-
ния» [58], которые до настоящего времени являются 
основополагающими и предусматривают двухуровне-
вый порядок обследования беременных. Первый уро-
вень заключается в проведении массового скрининга 
беременных акушерско-гинекологическими учрежде-
ниями (женскими консультациями, кабинетами и дру-
гими родовспомогательными учреждениями) в  I и  II 
триместрах беременности на основе использования 
фетальных биохимических и  ультразвуковых марке-
ров. Второй уровень включает мероприятия по диаг- 
ностике конкретных форм поражения плода, оценке 
тяжести болезни и  прогнозу состояния здоровья ре-
бенка, а  также решение вопросов о  прерывании бе-
ременности в случаях тяжелого, не поддающегося ле-
чению заболевания плода, которые осуществляются 
в  региональных (межрегиональных) медико-генети-
ческих консультациях.

Маршрутизация пациента 
и организация генетических 
исследований / Patient routing 
and organization of genetic studies

Наследственные и  врожденные патологии ока-
зывают колоссальное влияние на репродуктивный 
потенциал населения и  здоровье будущих поколе-
ний. Абсолютному большинству семейных пар неиз-
вестен «генетический груз», обладателями которого 
могут являться партнеры. Акушеру-гинекологу, ко-
торый ведёт пациенток «на потоке», следует уделять 
больше внимания генетическим методам диагности-
ки: это поможет более полному обследованию паци-
енток, формулированию показаний для генетическо-
го обследования партнера, определению дальнейшей 
тактики работы с пациентками. В качестве показаний  
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 6 Вопрос о необходимости и показаниях к проведению генетического скрининга  

в акушерско-гинекологической практике

к  генетическому обследованию в  гинекологии пер-
вичного звена и репродуктологии можно ориентиро-
ваться на следующие: 

• �возрастной фактор (возраст будущей мамы стар-
ше 35 лет, отца – старше 45 лет);

• �аменорея или нарушения менструального цикла 
неясного генеза;

• �наличие выкидышей, замершей беременности, 
мертворождений в анамнезе, особенно если при-
чина этих явлений не была ранее установлена;

• �наличие в семье детей с хромосомной аномалией, 
нарушениями развития, наследственными забо-
леваниями обмена веществ;

• �выявлен риск развития хромосомной патологии 
плода по результатам пренатального скринин-
га в  I триместре (ультразвуковое исследование + 
биохимический скрининг);

• �наличие у  второго партнера хромосомных или 
генных нарушений; 

• �повторные неудачные попытки переноса нативных 
или размороженных эмбрионов (3 попытки у жен-
щин моложе 35 лет, 2 попытки у женщин 35 лет 
и старше);

• �тяжелые нарушения сперматогенеза у мужчины;
• �планирование донорства ооцитов и  эмбрионов, 

спермы.
Сегодня в  акушерстве и  гинекологии существует 

реальная насущная потребность в  активном приме-
нении следующих методов генетической диагностики:

• �цитогенетическое исследование;
• �хромосомный микроматричный анализ; 
• �выявление точечных мутаций: Х-хромосома 

у мужчин (AZF), ген CFTR, ген фактора V сверты-
вания крови, ген протромбина и др.;

• �комплексные генетические исследования, позво-
ляющие выявить носительство наиболее частых 
моногенных мутаций;

• �комплексное генетическое исследование носи-
тельства генов – факторов риска развития пре- 
эклампсии.

Все перечисленные исследования практикующий 
акушер-гинеколог может и  должен использовать 
в своей практике. Предпочтительным представляется 
проспективный паттерн использования генетического 
консультирования в  клинической практике. С целью 
оптимизации диагностического процесса, экономии 
времени и  финансов пациента при наличии сомне-
ний в  конкретных назначениях поддержку первично-
му звену может оказать мультидисциплинарный под-
ход с привлечением при выявлении отклонений врача- 
генетика к назначениям и интерпретации результатов 
исследований, а  также формированию тактики про-
долженного обследования. Иными словами, при вы-
явлении отклонений по результатам генетического 
тестирования врач первичной помощи направляет на 
консультацию к генетику. Такой подход возможно ре-

ализовать путем направления в крупные лаборатории, 
располагающие современными диагностическими 
мощностями для проведения генетических исследо-
ваний и  их интерпретации. Примером такой лабора-
тории является «Гемотест», возможности которой по-
зволяют провести комплексное обследование, в  том 
числе генетическое, всего лишь за одно посещение. 
В лаборатории «Гемотест» проводятся комплексные 
лабораторные исследования, в  том числе все пере-
численные выше генетические тесты, включающие 
основные параметры для оценки состояния репро-
дуктивного здоровья супружеской пары и  выявле-
ния причин отклонений у потомства. Технологические 
мощности лаборатории «Гемотест» представлены 
высокоточным современным оборудованием; интер-
претацией результатов занимается штат квалифици-
рованных лабораторных генетиков. Лаборатория «Ге-
мотест» располагает более чем 1500 отделениями по 
всей стране и  отлаженной системой логистики, что 
повышает качество и  доступность современного об-
следования для пациентов. Все исследования прово-
дятся на собственной технологической базе, включа-
ющей 5 многопрофильных лабораторий и  сеть экс-
пресс-лабораторий. В зависимости от клинической 
ситуации и  результатов генетических тестов может 
быть рекомендовано дополнительное генетическое 
консультирование, где пару проинформируют о  воз-
можности и  потенциальных последствиях передачи 
генетических аномалий потомству. В нашей стране 
создано и  функционирует 76 медико-генетических 
консультаций (центров) в 67 субъектах Федерации [2]. 
Их деятельность регламентируется приказом Мин- 
здрава России от 15 ноября 2012 г. № 917н «Порядок 
оказания медицинской помощи больным с  врожден-
ными и (или) наследственными заболеваниями» [57]. 
Получив результаты генетического тестирования, есть 
возможность направить пациентку с предполагаемым 
диагнозом наследственного или врожденного заболе-
вания на расширенную консультацию на бюджетной 
основе (при наличии удостоверения личности, копии 
истории болезни или подробной выписки из истории 
болезни, необходимой медицинской документации, 
полиса ОМС и СНИЛС), запись на консультацию осу-
ществляется по телефону или по электронной почте. 

Заключение / Conclusion

В современной медицине молекулярно-генетиче-
ская диагностика крайне необходима, потому что без 
нее невозможно представить персонифицированную 
медицину. Анализ материнской смертности в  мире 
показал, что если возникают осложнения, то они, как 
правило, выходят за пределы возможностей клини-
ческих рекомендаций, именно поэтому мы ставим 
персонифицированную медицину на первое место. 
Однако такой подход ставит перед врачами другие 
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Гашимова Н.Р., Слуханчук Е.В., Калашникова И.С. 

задачи, так как этот принцип исследования подразу-
мевает знание патофизиологических механизмов, ле-
жащих в  основе тех или иных генетических измене-
ний, и знание клинической фармакологии. В клиниче-
ской практике не бывает так, как в эксперименте, как 
правило, здесь имеются сочетанные нарушения, кото-

рые требуют применения разнообразных препаратов 
и понимания об их взаимодействии друг с другом. Мы 
полагаем, что углубление теоретической базы и кли-
нических навыков по назначению генетического те-
стирования в  акушерско-гинекологической практике 
выведет медицину на новый уровень развития.
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