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Аннотация. Целью данного исследования является анализ данных по ДНК 
скринингу как определяющему направлению в  медико-генетическом 
консультировании и одному из ключевых факторов в формировании здо-
рового генофонда нации. В последние годы ДНК скрининг занимает лиди-
рующие позиции среди методов пренатальной диагностики врожденных 
заболеваний и в перспективе может стать явлением массового характера. 
Возникший в 70-е годы прошлого века, этот метод успел стать наиболее 
безопасным и быстрым способом диагностики трисомии по 21 хромосо-
ме и  некоторых других анеуплоидий. Обоснование разумности исполь-
зования данного метода является одной из  задач этого исследования. 
В  ходе работы были проанализированы статьи, монографии, выпускные 
и  квалификационные работы по  рассматриваемой теме. Глубина поиска 
составила более 25  лет, что исключает возможность упустить из  виду 
возможности, которые предоставляет этот метод, и недостатки, которые 
несет за собой его использование.

Ключевые слова: медико-генетическое консультирование, ДНК, фермент, 
геном, скрининг.

Метод неинвазивного ДНК скрининга появил-
ся в 70-х годах прошлого века и с тех пор не-
прерывно развивался. В последние годы стал 

особо популярен ввиду развития технологий по секве-
нированию генома. На данный момент стоимость такой 
процедуры составляет около 100 долларов, а  сроки 
проведения — до 5 дней. До изобретения метода всем 
женщинам после 35  лет были рекомендованы инва-
зивные способы диагностики врожденных патологий 
плода. Однако, после введения ДНК скрининга в клини-
ческую практику такая надобность отпала. В 2008 году 
Денис Ло показал возможность внедрения методики 

геномного секвенирования нового поколения (next 
generation sequencing). После официального призна-
ния результативности методика получила поддержку 
со стороны многих компаний, в частности из США. В но-
ябре 2011 года методика получила поддержку Между-
народной ассоциации по  пренатальной диагностике. 
Сначала ее использовали для диагностики только син-
дрома Дауна, но вскоре стали применять для определе-
ния других трисомий. После доработки стала возможна 
диагностика делеционных синдромов (например син-
дрома Вольфа-Хиршхорна и синдрома кошачьего кри-
ка). В  России способ зарегистрирован сравнительно 
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недавно, первый аналог технологии появился в  част-
ном секторе в 2014 году, а государственную поддержку 
получил лишь в  2018. Однако, около половины тестов 
(20  000 в год) отправляются за рубеж для анализа в ла-
бораториях других стран. Это сильно увеличивает сто-
имость процедуры в российском сегменте рынка меди-
цинских услуг и время подготовки заключения (вместо 
3 дней процедура занимает 14) [1].

Существует два глобальных подхода и  несколько 
конкретных методов проведения неизвазивного ДНК 
скрининга. Первый глобальный подход — полноге-
номный. В  этом случае производят полногеномное 
массовое параллельное секвенирование ДНК с низким 
покрытием — 0,3–0,5X. После чего происходит расчет 
соотношения копий соотношения фрагментов ДНК 
различных хромосом плода к таковым у матери. Такой 
способ позволяет выявить анеупоидию по  всем хро-
мосомам. Второй подход — таргетный. От первого его 
отличает большое покрытие (200–1000Х). Такой подход 
может быть реализован методами ПЦР (или цифровой 
ПЦР в  реальном времени) или методом “катящегося 
кольца”. В рамках такого подхода возможно выявление 
синдрома Дауна, синдрома Эдвардса, синдрома Патау, 
синдрома Шершевского-Тернера, синдрома Кляйн-
фельтера [1]. Оба метода имеют свои достоинства и не-
достатки, которые будут рассмотрены позже. А сейчас 
дадим краткие сведения о самой технологии проведе-
ния НИПТ. Первая стадия проведения исследования — 
забор венозной крови в стандартной дозе 10 мл. Затем 
из крови выделяют плазму. Из плазмы, в свою очередь, 
выделяется внеклеточная ДНК, содержащая материн-
скую ДНК и  так называемую фетальную фракцию. Фе-
тальная фракция — это доля ДНК плода вреди всей ДНК 
в крови матери. Фетальная фракция появляется в кро-
ви матери на 4 неделе беременности, а на 9 неделе ее 
становится достаточно для проведения исследования. 
Существует вариабельность в  способах определения 
фетальной фракции [25]. Так, она может определяться 
с  использованием ПЦР в  реальном времени, биоин-
форматическим анализом или сравнением паттернов 
метилирования. Второе применяется наиболее часто 
[1]. В  выборе методов биоинформатического метода 
предпочтение могут отдавать выравниванию биоло-
гических последовательностей или точечной матрице 
сходства. Эти метод позволяют установить степень го-
мологичности фетальной фракции ДНК матери, и, соот-
ветсвенно, разделить их. Биоинформатика позволяет 
провести тщательную фильтрацию данных и  выявить 
погрешность. Для секвенирования генома могут при-
менять разные платформы, такие как Illumina или BGI.

Теперь рассмотрим положительные и  отрицатель-
ные стороны двух подходов, о  которых мы говорили 
ранее. Полногеномный подход позволяет выявить ане-

уплоидии во  всех парах хромосом и  носит точность 
до 98%, при этом с его помощью также могут быть вы-
явлены микроделеционные синдромы. Недостатков 
этот метод, за  исключением трудоемкости, не  имеет. 
Таргетный  же метод имеет более высокую специфич-
ность, чем полногеномный, может проводиться с  ши-
роким покрытием, но имеет свои отрицательные сторо-
ны. В частности, он позволяет выявить только 85% всех 
хромосомных анеуплоидий.

Говоря о  специфичности, нельзя не  упомянуть, что 
НИПТ позиционируется в  современной литературе 
именно как скрининговый метод, не диагностический. 
Метаанализов, содержащих данные о  проведении 
неинвазивного скрининга, очень много, и  все они за-
являют специфичность метода на уровне 98–99,9% для 
синдрома Дауна, и в некоторой степени ниже для син-
дромов Патау и  Эдвардса при одноплодных беремен-
ностях[30–31]. У близнецов специфичность также ниже, 
но не на много. Стоить отметить, что так как НИПТ явля-
ется скрининговым методом, наличие положительного 
результата не означает наличие патологии, а лишь дает 
понять клиницисту, что существует риск рождения ре-
бенка с  неблагоприятным фенотипом. Также как и  от-
рицательный результат не  говорит о  факте отсутствия 
дефектов в  геноме, а  лишь о  минимальном риске их 
возникновения.

На  данный момент каждый год в  России проводит-
ся порядка 30–40  тысяч скрининговых ДНК процедур. 
Однако, около половины из них отправляется за рубеж. 
Российские компании, в том числе и государственные, 
не  обладают новейшим оборудованием для проведе-
ния секвенирования генома. В то же время, НИПТ име-
ет ряд преимуществ перед инвазивными способами. 
НИПТ не требует вмешательства в беременность, имеет 
высокую специфичность и малую долю ложноположи-
тельных результатов (0,3%) в отличие от традиционно-
го комбинированного скрининга первого триместра 
(3,6%). С  коммерческой точки зрение использование 
НИПТ оправдано. Т. к. количество беременностей по-
сле 40 лет в России обычно не превышает 60  000 в год 
(56,86 тысяч за 2021 год по данным министерства тру-
да). Постановка технологии НИПТ на поток может быть 
осуществлена за  счет средств государственного бюд-
жета и  частных медицинских страховых компаний, 
но только при условии развития отрасли в России. Для 
этого необходимо увеличить поставки высокоточного 
оборудования из-за рубежа, а  также наладить выпуск 
соответствующих узкопрофильных специалистов. При 
условии, что каждая женщина с  беременностью по-
сле 40 лет будет проходить через процедуру скринин-
га, возможно полное искоренение или значительное 
уменьшение числа случаев рождения детей с тяжелы-
ми клиническими генотипами.
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