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Ақтөбе облысындағы жүкті әйелдердегі ұрықтың хромосомалық 
ауытқуларының пренатальды диагностикасы
Г.М. Жармаханова1, А.Н. Бекниязова 1, А.Р. Гарифоллин1, А.Н. Енсеп1, 
Л.М. Сырлыбаева1, В.И. Кононец1, Г.М. Айткалиева2, Н.А. Мусрепова2, 
С.М. Есенаманова2 
1Марат Оспанов атындағы Батыс Қазақстан медицина университеті, Ақтөбе, 
Қазақстан
2Облыстық перинаталдық орталықтың ұрықты қорғау орталығы, Ақтөбе, 
Қазақстан 

Зерттеудің мақсаты. Ақтөбе облысында жүкті әйелдерде ұрықтың хромосомалық 
патологиясын анықтаудағы инвазивті пренаталдық диагностикалық әдістердің 
тиімділігін бағалау. 
Зерттеу әдістері. Ақтөбе қаласының облыстық перинаталдық орталығының 
2021-2023 жылдарға арналған ретроспективті деректеріне талдау жасалды: 
43584 жүкті әйелдің бірінші триместріндегі пренаталдық скрининг нәтижелеріне 
талдау жүргізілді, бұл жүктіліктің 12 аптасына дейін жүктілікке тіркелгендердің 
82,5%-ын құрады. Хромосомалық бұзылыстары бар балалардың жеке 
тәуекелін есептеу үшін Life Cycle компьютерлік бағдарламасы пайдаланылды. 
Нәтижесінде 3343 (7,7%) жүкті әйелден тәуекел тобы қалыптасты; Ұрықта 
хромосомалық аномалиялардың болуына негізделген жоғары тәуекел тобына 
жататын әйелдердегі жүктіліктің ағымы мен нәтижелеріне талдау жасалды. 
Жүкті әйелдердің келісімімен қауіп тобындағы 845 (25,3%) пациентке инвазивті 
пренаталдық диагностика жүргізілді; келесі инвазиялық манипуляциялар 
қолданылды: хорион биопсиясы – 41 (4,8%), плацентоцентез – 198 (23,4%), 
амниоцентез – 323 (38,2%), кордоцентез – 283 (33,5%). 
Зерттеу нәтижелері: цитогенетикалық және молекулалық-генетикалық әдістерді 
қолдана отырып, ұрықтың хромосомалық ауытқулары 82 (10,2%) жағдайда 
расталды: Даун синдромы – 60 (69,7%), Эдвардс синдромы – 15 (17,4%), 
Патау синдромы – 3 (3,5%), Тернер. синдромы – 4 (4,6%), 4 (4,6%) – басқа 
хромосомалық ауытқулар. Инвазиялық пренатальды тестілеуден бас тартқан 
2498 жоғары тәуекел тобына жататын әйелдердің 39 (1,6%) жүктіліктің қолайсыз 
нәтижелерін бастан өткерді. 
Қорытынды: Постнатальды диагностикаланған хромосомалық бұзылыстарды 
ретроспективті талдау екінші триместрдің (эхографиялық және биохимиялық) 
маркерлерін уақтылы қосымша бағалау қажеттілігін анықтады. Пренатальды 
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диагностикалық технологияны сақтау отбасына жүктілікті ұзарту туралы 
шешім қабылдау құқығын бере отырып, хромосомалық ауытқуларды уақтылы 
анықтауға ықпал етеді.
Негізгі сөздер: биохимиялық скрининг, пренатальды диагностика, инвазивті 
пренатальды диагностика, хромосомалық ауытқулар

Prenatal Diagnosis of Chromosomal Abnormalities in Fetuses of Pregnant 
Women in the Aktobe Region
G. Zharmakhanova¹, A. Bekniyazova¹, A. Garifollin¹, A. Yensep¹, L. Syrlybayeva¹, V. 
Kononets¹, G. Aitkaliyeva², N. Musrepova², S. Yesenamanova² 
¹Marat Ospanov West Kazakhstan Medical University, Aktobe, Kazakhstan 
²Center for Fetal Protection of the Aktobe Regional Perinatal Center, Aktobe, 
Kazakhstan

Purpose: to assess the effectiveness of invasive prenatal diagnostic methods in 
detecting chromosomal abnormalities in fetuses of pregnant women in the Aktobe 
region. 
Methods:  A retrospective analysis was conducted using data from the Aktobe 
Regional Perinatal Center in 2023, which included prenatal screening results from the 
first trimester of 43,584 pregnant women. This represented 82.5% of those registered 
for prenatal care before 12 weeks of gestation. The Life Cycle computer program 
was used to calculate the individual risk of chromosomal abnormalities, identifying 
a high-risk group of 3,343 women (7.7%). Their pregnancy courses and outcomes 
were subsequently analyzed. After obtaining informed consent, invasive prenatal 
diagnostic procedures were performed on 845 women (25.3%) in this group, including 
chorionic villus sampling (4.8%), placentocentesis (23.4%), amniocentesis (38.2%), 
and cordocentesis (33.5%).
Results: Cytogenetic and molecular genetic studies confirmed fetal chromosomal 
abnormalities in 82 cases (10.2%) among those who underwent invasive procedures. 
The following syndromes were identified: Down syndrome (69.7%), Edwards 
syndrome (17.4%), Patau syndrome (3.5%), Turner syndrome (4.6%), and structural 
rearrangements (4.6%). Among the 2,498 women at high risk who declined invasive 
diagnostics, adverse pregnancy outcomes were observed in 39 cases (1.6%).
Conclusion: The retrospective analysis underscores the importance of timely 
assessment of second-trimester markers, including echographic and biochemical 
indicators, for early detection of chromosomal abnormalities. Adherence to prenatal 
diagnostic protocols facilitates timely identification of chromosomal abnormalities, 
allowing families to make informed decisions about pregnancy continuation. 
Keywords: biochemical screening, prenatal diagnosis, invasive prenatal diagnosis, 
chromosomal abnormalities
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Цель исследования. Оценка эффективности инвазивной пренатальной 
диагностики в выявлении хромосомных нарушений плода у беременных женщин 
Актюбинской области. 
Методы исследования. Проанализированы ретроспективные данные областного 
перинатального центра г. Актобе за 2021-2023 гг., результаты пренатального 
скрининга первого триместра 43584 беременных, что составило 82,5% от числа 
вставших на учет по беременности до 12 недель беременности. Использована 
компьютерная программа «Life Cycle» для расчета индивидуального риска 
рождения детей с хромосомными нарушениями. В результате была сформирована 
группа риска из 3343 (7,7%) беременных женщин. Проведен анализ течения 
и исходов беременностей у женщин группы высокого риска по наличию 
хромосомных аномалий у плода. С согласия беременных была проведена 
инвазивная пренатальная диагностика у 845 (25,3%) пациенток группы риска; 
были применены следующие инвазивные манипуляции: биопсия хориона 41 
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Пренатальная диагностика хромосомных аномалий плода у беременных Актюбинской области

Введение 
В соответствии с Государственной программой 

развития здравоохранения «Саламатты Қазақстан» 
одним из приоритетных направлений развития 
здравоохранения является профилактика и ранняя 
дородовая диагностика наследственных заболеваний 
для снижения детской заболеваемости, смертности и 
инвалидности от генетических нарушений. По данным 
«Национального генетического Регистра Республики 
Казахстан», ежегодно в Республике Казахстан (РК) 
рождается 3500-4500 детей с врожденными пороками 
развития (ВПР), из них с хромосомной патологией 
– 350, множественными ВПР – 270, дефектами 
невральной трубки – 130. Ежегодно в программе 
генетического скрининга беременных на стадии 
внутриутробного развития плода выявляется 140-150 
с хромосомной патологией [1]. От своевременной 
пренатальной диагностики, профилактики 
рождения детей с летальными пороками развития 
и хромосомными болезнями зависят показатели 
перинатальной и младенческой смертности. 

Хромосомные аномалии плода являются 
основными причинами самопроизвольного 
прерывания беременности, мертворождений, детской 
заболеваемости и инвалидности, младенческой 
смертности [2, 3]. Исследованиями ученых из Китая 
показано, что частота анеуплоидии эмбриона может 
быть эквивалентной при привычном и спорадическом 
невынашивании беременности [4, 5]. Хромосомные 
аномалии подразделяют на две основные группы: 
численные и структурные нарушения хромосом. 
Наиболее частым численным вариантом хромосомных 
аномалий является трисомия (45,0%), за ней 
следуют моносомия X (9,6%) и триплоидия (8,6%). 
Структурные аномалии (3,4%) составляют лишь 
небольшую часть хромосомных аномалий плода [6-8]. 

В связи с тем, что рождение ребенка с хромосом-
ными аномалиями создает наряду с психоэмоциональ-
ными проблемами социально-экономические потери 
в семье и обществе, существенна значимость прена-
тальной диагностики хромосомных нарушений плода 
[9, 10]. 

Для профилактики рождения детей с хромосом-

ными нарушениями разработана скрининговая про-
грамма на основе пренатальной диагностики. Методы 
пренатальной диагностики делятся на скрининговые 
и диагностические. Вторая классификация методов 
пренатальной диагностики в зависимости от применя-
емых методов:

Непрямые методы пренатальной диагностики, при 
которых обследуют беременную женщину, а не сам 
развивающийся плод. К непрямым методам относятся 
акушерско-гинекологические, медико-генетические, 
серологические, бактериологические, биохимические 
скринирующие тесты.

Прямые методы пренатальной диагностики, при 
которых объектом исследования является плод. К пря-
мым методам относятся:

Неинвазивные методы, при которых производят за-
бор крови матери, но выделяют клетки плода. Неинва-
зивная пренатальная диагностика включает трехкрат-
ное ультразвуковое исследование (УЗИ), определение 
уровня материнских сывороточных маркеров (МСМ) 
и последующий компьютерный анализ полученных 
данных в I и II триместрах беременности. Неинвазив-
ные методы назначаются всем беременным женщинам 
для определения группы риска по хромосомным ано-
малиям. 

Инвазивные методы, основанные на оперативном 
вмешательстве (биопсия хориона, плацентоцентез, ам-
ниоцентез, кордоцентез, биопсия тканей плода).

Инвазивная пренатальная диагностика (ИПД) 
– методы диагностики хромосомной и моногенной 
патологии у плода, которые осуществляются путем 
внутриматочного прокола с забором материала плодо-
вого происхождения для последующего цитогенети-
ческого, молекулярно-цитогенетического или молеку-
лярно-генетического анализа. Принимая во внимание 
определенный уровень осложнений, инвазивные ма-
нипуляции с целью кариотипирования полученного 
материала проводят при наличии абсолютных по-
казаний путем формирования среди беременных 
женщин групп высокого риска по хромосомным па-
тологиям плода. Показаниями (основаны на между-
народных стандартах ВОЗ) к проведению инвазивной 
пренатальной диагностики являются: обнаружение 

(4,8%), плацентоцентез 198 (23,4%), амниоцентез 323 (38,2%), кордоцентез 283 
(33,5%). 
Результаты исследования. Цитогенетическими и молекулярно-генетическими 
исследованиями в 82 (10,2%) случаях были подтверждены хромосомные 
нарушения плода: синдром Дауна – 60 (69,7%), синдром Эдвардса – 15 (17,4%), 
синдром Патау – 3 (3,5%), синдром Тернера – 4 (4,6%), 4 (4,6%) другие 
хромосомные аномалии – 4 (4,6%) . У 39 (1,6%) из 2498 женщин группы высокого 
риска, отказавшихся от инвазивной пренатальной диагностики, наблюдались 
неблагоприятные исходы беременности. 
Выводы. Ветроспективный анализ постнатально диагностированных 
хромосомных нарушений выявил необходимость своевременной дополнительной 
оценки маркеров II триместра (эхографических и биохимических). Соблюдение 
технологии пренатальной диагностики способствует своевременному выявлению 
хромосомных аномалий, предоставляя при этом семье право решать вопрос о 
пролонгировании беременности.
Ключевые слова: биохимический скрининг, пренатальная диагностика, 
инвазивная пренатальная диагностика, хромосомные аномалии



204 Ǵylym aliansy 01 (4) 2024

Г.М. Жармаханова, А.Н. Бекниязова, А.Р. Гарифоллин, А.Н. Енсеп, Л.М. Сырлыбаева, ...

ультразвуковых маркеров хромосомной патологии, 
выявление анатомических аномалий развития плода 
при проведении ультразвукового скрининга; выявле-
ние высокого индивидуального генетического риска 
хромосомной патологии плода (1:150 и выше) по ре-
зультатам проведения комбинированного теста 1-го 
триместра; возраст женщины старше 37 лет; наличие 
в анамнезе случаев прерывания беременности по ге-
нетическим показаниям, рождения ребенка с хромо-
сомной патологией; наличие семейного носительства 
хромосомной патологии; наличие в анамнезе не менее 
2-х самопроизвольных выкидышей на ранних сроках 
беременности [11, 12]. 

В Республике Казахстан концепция пренатальной 
диагностики наследственной патологии внедрена с 
2010 года. Новый формат пренатальной диагностики 
хромосомной патологии и пороков развития ориенти-
рован на современную и эффективную методологию 
биохимического скрининга на материнские сыворо-
точные маркеры и экспертную ультразвуковую диа-
гностику.

Цель исследования. Оценка эффективности ин-
вазивных методов пренатальной диагностики в выяв-
лении хромосомных патологий плода у беременных 
женщин Актюбинской области. 

Материалы и методы
Проведено описательное поперечное ретроспек-

тивное исследование, в ходе которого были проана-
лизированы данные медицинской документации, базы 
данных медико-генетической службы Областного 
перинатального центра, результатов пренатального 
скрининга женщин Актюбинской области за период 
2021–2023 гг. В Центре охраны плода медико-гене-
тической службы при Актюбинском Областном Пе-
ринатальном центре (ОПЦ) оценены показатели эф-
фективности пренатальной диагностики в выявлении 
хромосомных аномалий плода у беременных женщин 
за три года. 

Проведен подробный анализ пренатальных фак-
торов риска развития хромосомной патологии со-
гласно общепринятым подходам к проведению пре-
натальной диагностики [13-15]. За данный период в 
области было взято на учет по беременности до 12 
недель 52816 женщин. Пренатальный комбинирован-
ный скрининг первого триместра (в сроке 10 недель, 
0 дней – 13 недель, 6 дней) за анализируемый период 
проведен 43584 беременным женщинам. Всем паци-
енткам было выполнено ультразвуковое исследование 
(УЗИ) плода, определение в крови концентрации мате-
ринских сывороточных маркеров (МСМ): свободной 
β-субъединицы хорионического гонадотропина че-
ловека (β-ХГЧ), ассоциированного с беременностью 
белка плазмы А (pregnancy associated plasma protein 
PAPP-A). Забор, маркировку и доставку образца кро-
ви беременных женщин в медицинские организации, 
осуществляющих анализ МСМ и расчет комбиниро-
ванного риска, осуществляли по алгоритму забора, 
маркировки, доставки образца крови беременной 

женщины согласно приложению 3 к “Стандарту ор-
ганизации оказания акушерско-гинекологической по-
мощи в Республике Казахстан» [11]. Биохимический 
анализ сывороточных маркеров проводился в лабора-
ториях ОПЦ и Клинико-диагностической лаборатории 
ОЛИМП с использованием современных высокоточ-
ных платформ Cobas Е8000 компании Roche. Нельзя 
не отметить, что данная компания прошла аттеста-
цию Fetal Medicine Foundation (FMF, Международный 
фонд медицины плода, Великобритания) и аккреди-
тована для проведения тестов пренатального скри-
нинга. По результатам пренатального комбинирован-
ного скрининга проводился расчёт индивидуального 
генетического риска хромосомной аномалии плода, 
основанный на измерении ультразвуковых маркеров 
хромосомной патологии и определения МСМ первого 
триместра, при этом была использована сертифици-
рованная компьютерная программа «Life Cycle». По-
роговой границей риска для хромосомных аномалий 
плода считалась 1:150 и выше. На основании результа-
тов МСМ была сформирована группа высокого риска 
по хромосомным аномалиям. Всем состоявшимся на 
учете по беременности женщинам в установленные 
сроки было выполнено ультразвуковое исследова-
ние плода врачами, прошедшими повышение квали-
фикации по проведению ультразвукового скрининга 
беременных. Все врачи ультразвуковой диагностики 
ОПЦ аккредитованы, имеют международные серти-
фикаты Фонда медицины плода FMF (Fetal Medicine 
Foundation, Великобритания). В ходе ультразвукового 
скрининга, согласно протоколу, проводилась оценка 
следующих маркеров хромосомных аномалий: толщи-
на воротникового пространства (ТВП), длина носовой 
кости плода, кровоток в венозном и трикуспидальном 
проктоках. Все маркеры хромосомных аномалий име-
ют свои референсные значения, для оценки которых 
использовались процентильные значения того или 
иного маркера.

Обследование во втором триместре включало 
определение МСМ («тройной тест» в сроке 16-20 
недель: альфа-фетопротеин, хорионический гона-
дотропин человека, неконъюгированный эстриол) и 
УЗИ скрининг (в сроке 20-22 недель беременности). 
При обследовании женщин группы риска учитывали 
данные анамнеза необходимые для расчета индиви-
дуального риска, такие как возраст, курение, паритет, 
способ зачатия, выявленные в предыдущие беремен-
ности хромосомные нарушения, установленное се-
мейное носительство хромосомных аномалий или 
генных мутаций, наличие или отсутствие сахарного 
диабета. Таким образом, на основании дополнитель-
ных данных анамнеза и результатов комбинирован-
ного пренатального скрининга была сформирована 
группа беременных женщин, направленных на второй 
уровень пренатального скрининга и которым была 
показана инвазивная пренатальная диагностика. По-
сле консультации генетика уточняющая инвазивная 
пренатальная диагностика проводилась только после 
ознакомления и заполнения официального информи-
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рованного согласия пациенток группы риска; с учетом 
срока беременности использовались следующие виды 
инвазивных манипуляций: хорионбиопсия, плаценто-
биопсия, амниоцентез и кордоцентез. Место проведе-
ния ИПД - Центр охраны плода медико-генетической 
службы ОПЦ г. Актобе. Материал для проведения 
молекулярно-цитогенетического (FISH) и молекуляр-
но-генетического исследования плодового материала: 
клетки цитотрофобласта ворсин хориона, плаценты, 
лимфоциты пуповинной крови, амниоциты. При вы-
явлении хромосомных и генетических заболеваний 
проводился пренатальный консилиум в составе врача 
ультразвуковой диагностики, заведующего медико-ге-
нетической консультацией, заведующего отделением 
неонатологии, специалистов по профилю выявленной 
патологии, юриста для принятия решения: 1) рекомен-
довать, направить на прерывание беременности, 2) 
при пролонгировании беременности рекомендации на 
родоразрешение и реабилитацию новорожденного.

Статистическая обработка данных проведена с ис-
пользованием биоинформационной системы STATA. 
Расчет и анализ качественных показателей проводили, 
используя абсолютное число и долю данных значений 
(отношение числа обследованных беременных жен-
щин с изучаемым признаком к общему числу пациен-
ток). У всех женщин был известен исход беременно-
сти.

Результаты исследования
В медико-генетической службе ОПЦ оценены 

показатели выявления хромосомных нарушений по 

результатам пренатальной диагностики с учетом раз-
личных факторов риска у беременных женщин Актю-
бинской области за период с 2021 по 2023 гг. За данный 
период в области при первичном приеме акушер-гине-
колога было взято на учет по беременности до 12 не-
дель 52816 женщин. Пренатальный комбинированный 
скрининг (ПКС) первого триместра за анализируемый 
период проведен 43584 беременным женщинам, охват 
(процент от общего числа вставших на учет) составил 
82,5% (таблица 1). 

По результатам ПКС первого триместра и расчёта 
индивидуального генетического риска, в группу высо-
кого риска по хромосомным нарушениям (на основа-
нии МСМ) включено 1396 (3,2%) беременных: в 2021 
году – 445 (2,99%), в 2022 году – 433 (3,1%), в 2023 г. – 
518 (3,6%). Пренатальный скрининг второго семестра 
был проведен 45195 беременным женщинам (89,5%). 
С учетом результатов ультразвукового, биохимическо-
го скрининга и различных факторов за три года ИПД 
была проведена 3343 беременным женщинам: в 2021 
году – 1317 (8,84%), в 2022 году – 950 (6,7%), в 2023 
году – 1076 (7,4%). Медико-генетическое консульти-
рование проведено всем пациенткам группы риска. В 
2021 году количество женщин, отказавшихся от про-
ведения ИПД в 2021, 2022 и 2023 гг. составило 1056, 
748 и 694, соответственно. Таким образом, ИПД была 
проведена в 2021 году – 261 (19,8%) пациенткам, в 
2022 году – 202 (21,3%) и в 2023 году – 382 (35,5%). 
Удельный вес проведенной ИПД в сроке до 19 недель 
беременности составил 565 инвазивных манипуляций 
(66,8%); целевой показатель не менее 60%. Всего за 

Таблица	 1.	 Анализ	 пренатального	 комбинированного	 скрининга	 и	 инвазивной	 пренатальной	 диагностики	 в	 Актюбинской	
области	за	2021-2023	гг.

Показатель 2021г. 
кол-во (%)

2022г.
кол-во (%)

2023г.
кол-во (%)

Встало	на	учет	по	беременности	до	12	недель 17445 17543 17828

Охват	беременных	женщин	ПКС	1-го	триместра 14902	(85,4) 14174	(80,8) 14508	(81,4)

Группа	риска	по	МСМ 445	(2,99) 433	(3,1) 518	(3,6)

Охват	 беременных	 женщин	 пренатальным	 скринингом	
второго	триместра 14952	(94,3%) 15039	(99,1%) 15204	(75,2%)

Показана	ИПД 1317	(8,84) 950	(6,7) 1076	(7,42)

Отказ	от	ИПД 1056	(80,2) 748	(78,7) 694	(64,5)

Проведена	ИПД 261	(19,8) 202	(21,3) 382	(35,5)

Удельный	вес	проведенной	ИПД	в	сроке	до	19	недель 144	(54,5) 120	(58,3) 301	(78,8)

Выявлено	ХА 35	(13,41) 21	(10,4) 30	(7,85)

По	показаниям	ИПД	прервано	беременностей	 32 19 21

Методы ИПД:

Хорионбиопсия 19 4 18

Плацентобиопсия 47 30 121

Амниоцентез 75 86 162

Кордоцентез 120	 82 81
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три анализируемых года инвазивные манипуляции 
проведены 845 (25,3%) пациенткам с их согласия; из 
них в 87 (10,3%%) случаях – хорионбиопсия, в 198 
(23,4%) – плацентобиопсия, в 283 (33,5%) – кордоцен-
тез и в 323 (38,2%) – амниоцентез. Необходимо отме-
тить, что в 2021 году среди методов ИПД преоблада-
ющим был кордоцентез 45,9%; в 2022 и 2023 гг. среди 
инвазивных манипуляций преобладал амниоцентез 
42,6% и 42,4%, соответственно. Кариотипирование 
плодового материала, полученного при проведении 
ИПД позволило выявить 86 случаев хромосомных 
аномалий (ХА) за три года: 35 (13,4%) в 2021 году, 21 
(10,4%) в 2022 году и 30 (7,8%) в 2023 году (таблица 
2). 

Рассчитана эффективность пренатального диагно-
стики в Актюбинской области за 2021, 2022 и 2023 
гг., определяемая как доля лиц, у которых выявлены 
хромосомные нарушения плода по результатам ИПД, 
от общего числа пациенток, которым проводились ин-
вазивные манипуляции, составляющая 13,8%, 10,4% и 
7,8%, соответственно. По результатам пренатального 
кариотипирования нормальный хромосомный набор 
плода получен в 759 (89,8%) случаях. За анализиру-
емый период количество беременных женщин, кото-
рым с их информированного согласия было проведено 
прерывание беременности по медицинским показани-
ям (выявленная хромосомная патология) составило 58 
(таблица 3): в 2021 году – 32, в 2022 году – 19 и в 2023 
году – 21, количество пролонгированных беременно-
стей (то есть отказавшихся от прерывания беременно-
сти) – 14 (3, 2 и 9 в 2021, 2022 и 2023 гг., соответствен-
но). 

Возраст беременных женщин, у которых была вы-
явлена ХА методом ИПД составил 35,05±6,33 года. 
При этом в 11,6% случаев возраст матери на момент 
проведения инвазивных манипуляций был 19-25 лет 
(в среднем 23,30±1,34 года), в 30,2% случаев — 26-
34 года (в среднем 30,65±2,5 года). При этом каждая 
вторая женщина (58,1%) была старше 35 лет (средний 
возраст 39,68±2,38 года).

Проанализированы исходы беременностей у па-
циенток (39), отказавшихся от ИМПД. У 35 (89,7%) 

родились дети с ХА. В 2 (5,1%) наблюдениях прове-
дено искусственное прерывание беременности во II 
триместре по медицинским показаниям в связи с ана-
томическими дефектами развития плода. У 1 (2,6%) 
женщины произошло самопроизвольное прерывание 
беременности на сроке 20 недель. В 1 (2,6%) случае – 
неонатальная смерть ребенка в 1 неделю жизни.

Таблица	3.	Анализ	исходов	беременностей	с	хромосом-
ными	 аномалиями,	 выявленными	 при	 инвазивной	 прена-
тальной	диагностике

год
Выявлено	

хромосомных	
аномалий

Прервано	
беременностей

Пролон-
гировано

2021 35 32 3
2022 21 19 2
2023 30 21 9

Проанализированы исходы беременностей у паци-
енток с выявленными хромосомными нарушениями 
у плода (таблица 3). У 72 (83,7%) пациенток с их со-
гласия в соответствии с результатами ИПД по меди-
цинским показаниям было проведено прерывание бе-
ременности. В 14 наблюдениях был проведен анализ 
пролонгированной беременности. Из них у 11 (78,6%) 
женщин родились дети с пренатально-выявленной па-
тологией кариотипа. У 3 (21,4%) женщины родились 
здоровые дети по результатам постнатального кари-
отипирования (46, ХХ); при проведении ИПД у этих 
женщин были выявлены мозаичные формы по 18 и 21 
хромосомам. 

Проведенный ретроспективный анализ показал, 
что большинство детей с постнатально установлен-
ными хромосомными нарушениями имели синдром 
Дауна (47, XX+21, 47, XY+21), реже выявлялись син-
дром Эдвардса (47, XX+18, 47, XY±18), единичные 
случаи с синдромом Патау, Тернера, Клайнфельтера и 
структурные нарушения хромосом. Всего за 3 года в 
Актюбинской области родилось 78 детей с ХА: 26 — в 
2021 г., 21 — в 2022 г. и 31- в 2023 г. (таблица 4). Ре-
троспективный анализ случаев рождения детей с ХА 
показал, что:

Таблица	2.	Анализ	хромосомных	нарушений,	выявленных	при	ИПД	с	2021	по	2023	гг.

ХА 2021 2022 2023 2021-2023

Синдром	Дауна 11 9 15 35

Синдром	Эдвардса 10 7 5 22

Синдром	Патау 2 1 1 4

Синдром	Клайнфельтера 2 - 2 4

Синдром	Шерешевского-Тернера 3 1 1 5

Мозаичные	формы	по	13,	18	и21	хромосомам 5 2 4 11

Транслокации,	дупликации,	инверсии 2 1 2 5

Итого	с	ХА 35 21 30 86

Средний	возраст	женщины 38,4 36,9 37,8 37,7
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• 39 (50%) женщин имели высокий индивидуальный 
риск хромосомной патологии по результатам МСМ 
и УЗИ-маркеров, но данные пациентки отказались 
от рекомендованного цитогенетического исследо-
вания плода, то есть от проведения ИПД;

• 20 женщин (25,6%) отказались от консультации 
врача-генетика и не прошли скрининг;

• у 5 (6,7%) беременных женщин при проведении 
ИПД была выявлена хромосомная патология и 
было рекомендовано прерывание беременности, 
но они отказались прерывать беременность;

• в 6 (7,7%) случаях отмечалась поздняя явка жен-
щины (упущены сроки проведения скрининга);

• у 8 (10,3%) беременных женщин были скрининг 
негативные показатели (в связи с чем они не были 
включены в группу риска и не было оснований для 
проведения ИПД) 
Возраст женщин, родивших детей с постнатально 

установленными хромосомными аномалиями, соста-
вил 36,41±5,95 года. Также установлено, что в 6,8% 
случаев возраст матери на момент рождения ребенка 
был 19-25 лет (в среднем 21,60 ±1,95 года), в 21,6% 
случаев – 26-34 года (в среднем 30,69±2,68 года). При 
этом 71,6% женщин были старше 35 лет (средний воз-
раст 39,53±2,49 года).

В структуре обнаруженных хромосомных патоло-
гий у плодов лидирует синдром Дауна (40,7%), три-
сомия по 18 паре хромосом выявлена у 22 плодов, 

мозаичные формы по 13, 18 и 21 хромосомам – у 11 
плодов, другие хромосомные аномалии представлены 
в единичных случаях (таблица 5).

Обсуждение результатов
Проведение массового пренатального скрининга 

с использованием автоматизированного расчета ин-
дивидуального риска хромосомных нарушений с по-
мощью программы «Life Cycle» позволяет выявить 
женщин с высоким и средним риском хромосомной 
аномалии плода, с обязательным последующим до-
обследованием с применением ИПД [13]. В настоя-
щее время всеобщие усилия медицинских генетиков, 
акушеров-гинекологов, врачей общей практики на-
правлены на как можно более полное своевременное 
выявление в первом триместре плодов с хромосомны-
ми нарушениями. Использование скрининга первого 
триместра в сочетании с дополнительными УЗИ-мар-
керами такими как длина носовой кости, кровоток в 
венозном протоке и кровоток через трикуспидальный 
клапан, до 95% увеличивает уровень обнаружения 
трисомии по 21 хромосоме и вдвое снижает частоту 
ложноположительных результатов [16, 17]. Нельзя 
не отметить, что данные дополнительные УЗИ-мар-
керы представляют собой дихотомические перемен-
ные, которые могут сильно влиять на риск; в связи 
с чем использовать их необходимо только опытным 
специалистам. Также для оценки пренатального риска 

Таблица	4.	Анализ	исходов	беременностей,	завершившихся	рождением	детей	с	хромосомными	аномалиями

2021 2022 2023

Отказ	от	медико-генетической	консультации	 3 6 11

Поздняя	явка	(поздний	срок	взятия	на	учет	по	беременности)	 3 3 -

Отказ	от	проведения	ИПД	 14 7 18

Отказ	от	прерывания	беременности 3 1 1

Не	направлена	к	генетику 3 4 1

26 21 31

Таблица	5.	Структура	хромосомных	аномалий	(ХА)	в	Актюбинской	области	за	2021-2023	гг.

Пренатально выявленные 
хромосомные аномалии 

плодов кол-во, %

Хромосомные 
аномалии 

новорожденных
кол-во, %

Всего хромосомных 
аномалий
кол-во,%

Синдром	Дауна 35	(40,7%) 72	 107

Синдром	Эдвардса 22	(25,6%) 2 24

Синдром	Патау 4	(4,6%) - 4

Синдром	Клайнфельтера 4	(4,6%) 1 5

Синдром	Шерешевского-Тернера 5	(5,8%) - 5

Мозаичные	формы	по	13,	18	и	21	хромосомам 11	(12,8%) 1 12

Транслокации,	дупликации,	инверсии 5	(5,8%) 1 6

Итого	 86 77 163
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хромосомной патологии у плода в основном исполь-
зуются эхографические и биохимические маркеры II 
триместра [15]. 

В нашем ретроспективном исследовании, уже по 
факту постнатально выявленных хромосомных на-
рушений, отмечено, что половина женщин данной 
группы (50%) отказалась от проведения инвазивных 
манипуляций, 25,6% женщин не проходили скрининг, 
отказавшись от медико-генетического консультиро-
вания, у 7,7% пациенток из-за поздней явки не был 
проведен пренатальный скрининг первого триместра. 
Таким образом, в группе с постнатально диагности-
рованными у детей хромосомными нарушениями наи-
большей эффективностью обладают маркеры (эхогра-
фические, биохимические) второго триместра. Также 
в группе с постнатально выявленными хромосомными 
нарушениями каждой второй пациентке (50%) было 
рекомендовано проведение ИПД для последующего 
цитогенетического исследования кариотипа плода, но 
женщины категорически отказались. Анализ показал, 
что у 8 (10,3%) женщин отсутствовали биохимические 
и эхографические маркеры ХА, вследствие чего прена-
тальная консультация врача-генетика не проводилась. 

По наблюдениям специалистов выявлена 
зависимость решения женщин от определенных 
установок консультирующего медицинского генетика 
[18, 19]. При проведении медико-генетического 
консультирования по поводу высокого риска 
хромосомной патологии у плода коммуникация 
врача-генетика и пациентки требует определенной 
формы представления информации, в зависимости 
от моральных, социальных, а также религиозных 
установок пациентки, при сохранении определенной 
нейтральности врача.

Следует отметить, что перспективным неинвазив-
ным методом более точного определения пренаталь-
ного риска хромосомной патологии является неинва-
зивный пренатальный тест (например тест Панорама), 
позволяющий уменьшить количество инвазивных 
процедур и повысить эффективность пренатальной 
диагностики хромосомных аномалий.

Заключение 
Соблюдение сроков проведения пренатального 

скрининга с использованием автоматизированного 
расчета индивидуального риска хромосомной ано-
малии способствует своевременному формированию 
группы риска, проведению необходимых инвазив-
ных методов диагностики и дальнейшей тактики ве-
дения беременной женщины. Ретроспективный ана-
лиз постнатально диагностированных хромосомных 
нарушений выявил необходимость своевременной 
дополнительной оценки маркеров II триместра (эхо-
графических и биохимических), а также не дирек-
тивность консультирования врачей-генетиков. Совер-
шенствование методов пренатальной диагностики 
хромосомных патологий – один из главных резервов 
снижения случаев рождения детей с хромосомными 
аномалиями и смертности от данной патологии. Со-
блюдение технологии пренатальной диагностики спо-
собствует своевременному выявлению хромосомных 
аномалий, предоставляя при этом семье право решать 
вопрос о пролонгировании беременности.
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