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Аннотация. В  настоящее время не  существует мер полной профилак-
тики врожденных пороков развития плода. В  результате оценки вклада 
врожденных пороков развития и хромосомных аномалий в структуру за-
болеваемости детей раннего возраста и эффективности их выявления при 
ультразвуковой диагностике нами предложены профилактические меро-
приятия, включающие все компоненты акушерско-гинекологической по-
мощи и позволяющие снизить процент новорожденных с врожденными 
пороками развития и,  как следствие снижение младенческую заболева-
емость.

Ключевые слова: врожденные пороки развития, младенческая заболевае-
мость, ультразвуковое исследование.

Врождённые пороки развития (ВПР) плода счи-
таются важнейшей медико-социальной про-
блемой, поскольку занимают ведущее место 

в  структуре причин перинатальной, неонатальной 
и младенческой заболеваемости, смертности и инвали-
дизации [2]. Высокие затраты на лечение, уход и реаби-
литацию детей с ВПР определяют приоритетные задачи 
здравоохранения во  всем мире по  разработке и  со-
вершенствованию методов пренатальной диагностики 
и  профилактики ВПР у  плода [3]. По  данным статисти-
ки Минздрава наблюдается рост числа детей первого 
года жизни с  врожденными аномалиями и  хромосом-
ными нарушениями с  84,7 тысяч в  2005 году до  141,4 
тысяч в  2018 году на  фоне снижения рождаемости. 

В 2022 году издан Приказ Минзрава России от 21 апре-
ля 2022  года № 274н “Об  утверждении Порядка оказа-
ния медицинской помощи пациентам с  врожденными 
и  (или) наследственными заболеваниями”, регламен-
тирующий междисциплинарный подход в  работе ги-
некологов, специалистов ультразвуковой диагностики, 
генетиков, педиатров и детских хирургов. С 01 января 
2021  года в  соответствии с  приказом Минздрава РФ 
№ 1130н утвержден новый порядок оказания медицин-
ской помощи в  акушерстве и  гинекологии, в  котором 
подробно рассмотрен порядок диагностики врожден-
ных пороков развития и признаков хромосомной ано-
малии у  плода при комплексном скрининге первого 
триместра беременности, как метода вторичной про-
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филактики ВПР и  оказания медицинской помощи при 
их подтверждении. Многие авторы сходятся во  мне-
нии, что увеличение числа ВПР плода связано не толь-
ко с  увеличением возраста первородящих  — 30–35 
лет, но и с совершенствованием методов диагностики. 
Возможности современной медицины позволяют кор-
ректировать многие ранее неизлечимые состояния, 
продлевая жизнь пациентов с  ВПР, увеличивая тем 
самым их общее количество в  мире. Из-за отсутствия 
системы обратной связи с  пациентками, родившими 
детей с ВПР фактическая частота врожденных пороков 
значительно выше, поскольку диагностика в основном 
ориентирована на те случаи, когда аномалии видны не-
вооруженным глазом. Их часто обнаруживают при ма-
нифестации заболевания у  детей старших возрастных 
групп при углубленном обследовании или посмертно 
на аутопсии. Медицина стремительно развивается, ап-
параты для УЗ-исследования экспертного класса совер-
шенствуются, и с каждым годом появляется все больше 
возможностей для раннего выявления тех или иных 
аномалий развития плода. Это дает время и  возмож-
ность родителям своевременно, уже на ранних сроках 
до 11 недель 6 дней принять решение о целесообраз-
ности пролонгирования беременности или определить 
тактику наблюдения за развитием плода после рожде-
ния, дополнительных обследований и  консультаций 
для коррекции порока. Таким образом, исходы ВПР но-
ворожденных напрямую зависят от их своевременного 
антенатального выявления и грамотного консультиро-
вания супружеской пары на пренатальном консилиуме 
с участием акушеров, генетиков и детских хирургов [5].

Цель исследования

Оценить вклад в структуру младенческой заболева-
емости врожденных пороков развития, хромосомных 
аномалий и эффективность выявления их при ультраз-
вуковой диагностике за 2019–2021 год в Областном пе-
ринатальном центре города Ярославля.

Объект исследования

Для достижения поставленной цели был проведен 
ретроспективный анализ годовых отчетов неонаталь-
ного отделения, отделения реанимации и интенсивной 
терапии новорожденных и  185 диспансерных книжек 
пациенток, родивших новорожденных с  врожденны-
ми пороками развития и хромосомной патологии, тре-
бующих оказания специализированной медицинской 
помощи в реанимационном отделении областного пе-
ринатального центра. Статистическую обработку полу-
ченных данных проводили с помощью программы SPSS 
22.

Исследования и обсуждение

В результате проведенного исследования были по-
лучены следующие данные: за  три года в  областном 
перинатальном центре родилось 13054 живых ново-
рожденных, из  них 6,0% (n=787) имели врожденные 
пороки развития различной степени тяжести и хромо-
сомные аномалии [3], что согласуется с данными других 
авторов. Наибольший процент 39,1% (n=297) состав-

Диаграмма 1. Структура врожденных пороков развития;
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ляют пороки сердечно-сосудистой системы, на  вто-
ром месте 19,2% (n=151) мочеполовой системы, 10,8% 
(n=82) костно-мышечной системы 9,9% (n=77) и хромо-
сомные аномалии 2,2% (n=17). (диаграмма 1.)

Рождение ребенка с  врожденным пороком разви-
тия является серьёзным, длительным, иной раз пожиз-
ненным испытанием, в первую очередь, для родителей, 
которые сразу задают вопрос — почему? Как правило 
мы слышим: я наблюдалась в  женской консультации, 
прошла все методы исследования, почему не  диагно-
стировали во  время беременности? Различают диа-
гностируемые и  не  диагностируемые пороки плода 
во  время беременности, которые либо не  имеют кли-
нических проявлений во  время беременности, либо 
имеют лишь косвенные признаки неблагополучия, та-
кие как маловодие, многоводие, угроза прерывания 
беременности. Эффективность ультразвукового иссле-
дование плода напрямую зависит не только от исполь-
зуемого оборудования и  квалификации специалиста, 
но  от ответственного отношения самой беременной. 
Анализируя полученные данные, следует отметить, что 
часть плодов родились с  грубыми, “визуализируемы-
ми” пороками развития, что в  дальнейшем приведет 
к длительному, дорогостоящему лечению, тяжелой ин-
валидности и  даже младенческой смертности. Среди 
20 врожденных аномалий нервной системы (Q00-Q07) 
следует выделить случаи агенезии мозолистого тела, 
врожденной гидроцефалии. За три года был пропущен 
лишь один случай spina bifda, что лучше всего иллю-

стрирует отработанную методику диагностики этого 
порока в первом триместре беременности. Но остается 
проблемой выявление в первом триместре хромосом-
ной аномалии (Q90-Q99)  — родилось 12 новорожден-
ных с  синдромом Дауна, 2 с  неуточненной хромосом-
ной аномалией и  3 с  синдромом Эдвардса, умерших 
в  течении первого года жизни. Среди врожденных 
аномалий глаза, шеи, уха наибольший процент из  43 
случаев это дакриостеноз, который может быть диагно-
стирован только после рождения плода. Среди анома-
лий системы кровообращения (Q20-Q28) наибольший 
процент составили дефекты межжелудочковой пере-
городки, которые в  настоящее время успешно корри-
гируются, но  к  сожалению, родились 3 новорожден-
ных с транспозицией магистральных сосудов, с общим 
AV — каналом и тетрадой Фалло, которые немедленно 
были переведены в специализированное лечебное уч-
реждение федерального уровня. Среди пороков моче-
половой системы (Q50-Q56)  — 8,3% (n=65), (Q60-Q64) 
10,9% (n=86), наибольший процент составили случаи 
врожденного гидронефроза, поликистоза почек, гипо-
спадии, у 15 новорожденных — агенезии почки, а у од-
ного новорожденного экстракция мочевого пузыря. 
Среди аномалий и  деформаций костно-мышечной си-
стемы (Q65-Q79)  — 9,9% (n=65) наибольший процент 
приходится на косолапость, полидактилия и синдакти-
лия. Наиболее затратными оказались 23,5% (n=185) но-
ворожденных, находившихся на  лечении в  отделении 
реанимации. В основном это были: пороки сердечно — 
сосудистой системы 44,9% (n=83), мочеполовой систе-

Диаграмма 2. Структура врожденных пороков развития, потребовавших интенсивной терапии 
в отделении реанимации.
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мы 22,7% (n=83,) желудочно-кишечного тракта 10,8% 
(n=20), и  множественные пороки развития 4,9% (n=9). 
Все 17 (9,2%) новорожденных с хромосомными анома-
лиями проходили обследование и  процесс стабили-
зации состояния в  условиях отделения интенсивной 
терапии. Следует отметить, что основными причинами 
смерти 44 новорожденных за  три года были внутри-
желудочковые кровоизлияния III степени, генерализо-
ванная внутриутробная инфекция и ранний сепсис. Все 
новорожденные с тяжелыми пороками развития были 
переведены в  специализированные учреждения, что 
свидетельствует об  отлаженной системе оказания ме-
дицинской помощи в неонатальном периоде.

При проведении ретроспективного анализа уль-
тразвуковых исследований в  течении беременности 
у  185 пациенток, родивший детей с  врожденными по-
роками развития и  потребовавших специализирован-
ной интенсивной терапии в условиях реанимационно-
го отделения, выявлено лишь 70,3% (n=130) пороков. 
При более детальном анализе было выявлено, что 
низкий процент обнаружения пороков в  первом три-
местре беременности обусловлен тем, что 25,9% (n=48) 
беременных просто его не  прошли, в  результате чего 
возникает вопрос об  отсутствии информированности 
беременных о важности проведения данного исследо-
вания и  доступности его в  медицинских учреждениях 
3 уровня, учитывая, что 53% (n=98) из  185 пациенток 
были иногородние или проживали в  муниципальных 
образованиях. Во  втором триместре беременности 
до  22 недель не  обследовались 14,1% (n=26) пациен-
ток, в третьем триместре 7,0% (n=13) беременных. К со-
жалению, 44,3% (n=82) пороков были выявлены лишь 

в  третьем триместре беременности, когда уже невоз-
можно изменить существующую ситуацию и  остается 
только одно — информировать беременную о возмож-
ных методах коррекции врожденных пороков. У 29,7% 
(n=55) новорожденных пороки развития были обна-
ружены только после рождения, у  4,3% (n=8) новоро-
жденных мамы вообще не делали ни одного УЗ-иссле-
дования.

Наиболее проблемными, в  плане выявления были 
пороки желудочно-кишечного тракта: атрезия пище-
вода, 12-перстной кишки и диафрагмальные грыжи [1] 
и мочевой системы, такие как агенезия почки, которые 
выявлялись в  стационаре практически перед родами 
или не выявлялись вообще.

Из вышеизложенного можно сделать следую-
щие выводы: что в  настоящее время не  существует 
мер полной профилактики врожденных пороков раз-
вития плода. Но  нижеследующие профилактические 
мероприятия, охватывающие все составляющие аку-
шерско-гинекологической помощи, позволят снизить 
процент новорожденных с  врожденными пороками 
развития и, как следствие, сократить младенческую за-
болеваемость. Это массовый прием метилированной 
формы фолиевой кислоты [2, 4] женщинами репродук-
тивного возраста, в  качестве первичной профилакти-
ки врожденных пороков развития плода. Просвети-
тельская работа, с  использованием информационных 
буклетов, плакатов в  женской консультации о  важно-
сти постановки на  диспансерный учёт в  ранние сро-
ки беременности, о  целях и  сроках своевременного 
проведения всех УЗ-исследований и  биохимического 
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Диаграмма 3. Процент выявляемости врожденных пороков развития на УЗИ.
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скрининга, о  последствиях отказа от  предложенного 
прерывания беременности по медицинским показани-
ям как методов вторичной профилактики врожденных 
пороков развития плода. Перспективным является про-
ведение анализа возможной связи низких показателей 
свободной β- субъединицы ХГЧ и РАРР с врожденными 
аномалиями у женщин, родивших младенцев с ВПР без 
сопутствующей акушерской патологией (ВЗРП, преэ-
клампсия, ФПН) в сравнении с группой нормальных ро-

дов без аномалий развития плода. Обеспечение 100% 
доступности УЗ-исследования и биохимического скри-
нинга первого триместра беременности в  медицин-
ские учреждения 3 уровня беременным, проживающим 
в области. Формирование групп высокого риска по ВПР 
плода (маловодие, многоводие, угроза прерывание бе-
ременности) для проведения УЗ-исследования в треть-
ем триместре беременности на  УЗ-аппаратах эксперт-
ного класса в условиях перинатального центра.
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