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Скрининг и диагностика 

хромосомных аномалий 



• Проведение комбинированного скрининга  

хромосомных аномалий 

• Проведение неинвазивного  пренатального 

тестирования по свободноклеточной ДНК плода в 

крови матери 

• Риски и преимущества инвазивной диагностики 

• Выбор пациентов и врачей 



 Ломается алгоритм скрининга частых 
анеуплоидий (НИПТ против комбинир. скр) 

 Вторгается в алгоритм скрининга вопрос 
диагностики других генетических аномалий 
(частота некоторых выше, чем тр. 21, del 22q11.2) 

 Вопрос – диагноз генетических аномалий 
биопсийного (инвазивного) плодного материала 
или «неинвазивный» диагноз по ДНК или 
клеткам плода в крови матери 



Введение общедоступного комбинированного скрининга 

на с-м Дауна для каждой беременной с 2010 г. 



• НИПТ анеуплоидий – в клинической 
практике 

• Разработка и продвижение диагностики 
моногенных болезней по ДНК плода в 
крови матери 

• Фетальная эпигенетика по ДНК плода в 
крови матери  

• Молекулярная диагностика по размеру 
ДНК плода в крови матери 



Достижения 
• Высокий уровень охвата скринингом на анеуплоидии (~90%) 

• Большой процент инвазивных процедур в группе риска 

• Высокий процент прерываний берем. с д-зом анеуплоидий 

• Снижение частоты с. Дауна у новорожденных 



 





ВЫВОДЫ 

Введение массового комбинированного скрининга 1 

триместра в популяции беременных Чехии 
 

 Увеличение чувствительности скрининга до 85,4% 

 Снижение числа инвазий в 2 раза 

 Уменьшение сроков диагностики с 20,3 до 15 

недель беременности 

 Увеличение эффективности ИПД 
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 Неудачное тестирование (нет ответа), в 

основном обусловлено низкой фетальной 

фракцией (% ДНК плода по отношению к 

ДНК матери) 

 Неудачное тестирование (нет ответа) – 

технические сложности 

 Ложно+ (1:800) и ложно–(1:70)   

плацентарный мозаицизм,  

многоплодная бер. («исчез.» близнец), 

технические сложности, ff%, 

 



 Результаты НИПТ не могут быть представлены 
как диагностические, требуется инвазивная 
диагностика после положительного результата 

 Если пациентке после делают БВХ, необходимо 
оценить кариотип как цитотрофобласта, так 
и мезенхимальных клеток ворсин хориона для 
наиболее точного определения патологического 
кариотипа плода 

 Обнаружение мозаицизма ВХ – показание для 
диагностики кариотипа амниоцитов 

 

 

 

 



   Т21/18 – рационально выбрать БВХ 
 

   Т13, моносомия Х – частота ограни-
ченного плацентарного мозаицизма 
высока 
1.Выбираем амниоцентез при 

нормальном УЗИ 
2.Выбираем БВХ при УЗ-патологии 



Модели клинического применения НИПТ 

• Универсальный скрининг 

• Контингентный скрининг  

       (по результатам 1-го скрининга) 



«За» универсальный скрининг… 

 

 

• Более высокое положительное 

предсказательное значение СД  и чувстви-

тельность по тр. 21, 18 и 13 по сравнению с 

комбинированным скринингом 

• Очень низкие значения ложноположи-

тельных результатов для тр. 21, 18 и 13 

• Применим в группах низкого риска  



«Против»… 
 

• Ухудшение медицинской помощи  
     (НИПТ расценивается пациетами и врачами как 

      окончательный д-з,    ген. консульт. на 28%, 

      УЗИ после 20 нед. бер., «без ТВП») 

• Не диагностируется 8-11% «других» 

хромосомных патологий (др. трисомии, в т.ч. 

мозаичные, триплоидия, хр. перестройки)  

• НИПТ слишком дорог для применения в 

качестве всеобщего скрининга 

• Контингентный скрининг обеспечивает 

наивысшую чувствительность для всех 

анеуплоидий 

 





 

 FMF World Congresses 
https://www.fetalmedicine.org/fmf-world-
congress 

 

 Oral (Poster) Abstracts of the ISPD 19th 
International Conference on Prenatal 
Diagnosis and Therapy, Washington, DC, USA, 
12–15 July 2015 

http://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/pd.
v35.S1/issuetoc 



Спасибо за внимание ! 



                                        Рекомендации ISPD 2015 г. 
 
     Кроме исключительных обстоятельств, следующие тесты 
(протоколы) не рекомендуются:  
1. Использование материнского возраста в качестве единственного 
критерия для оценки риска анеуплоидии.  
2. Измерение ТВП в 1 триместре без учета дополнительных 
показателей.  
3. Обычные скрининговые тесты на хромосомные аномалии после 
успешных и однозначных результатов cfDNA скрининга.  
         Исключительные обстоятельства могут включать ситуации, 
когда cfDNA скрининг не применим (например, тройни, 
сосуществущие дополнительные обстоятельства у плода или 
матери), нерезультативные тесты cfDNA или необходимость 
срочной оценки рисков).  
 
Из резюме…. 
        Окончательный диагноз синдрома Дауна и других 
хромосомных аномалий плода может быть достигнут только 
путем тестирования на клетках, полученных путем амниоцентеза 
или БВХ. 


