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Риски по формированию патологии у плода:



Прегравидарная подготовка



Преконцепционный генетический скрининг -  

обследование будущих родителей для выявления скрытого 
носительства мутаций, ответственных за развитие аутосомно-
рецессивных наследственных заболеваний.



Аутосомно-рецессивные заболевания

• Наиболее часто 
манифестируют в детском 
возрасте, ограничивая 
качество и 
продолжительность жизни

• Возможность 
метаболической  коррекции  
для некоторых форм 
(которые включены в 
программы неонатального 
скрининга)

• Известно несколько тысяч нозологических форм, каждая 
из которых встречается редко или крайне редко в 
популяции



• Муковисцидоз (исследование наиболее 
частых мутаций в гене CFTR)

• Спинальная мышечная атрофия (анализ 
делеций 7 и/или 8 экзонов гена SMN1)

Рекомендовано включение в преконцепционный 
скрининг:



Частота гетерозиготного носительства мутаций:



∙ Наличие наследственного заболевания в семье

∙ Кровнородственный брак

∙ Женщины, имеющие в семье случаи умственной отсталости у 
лиц мужского пола /  яичниковую недостаточность (анализ 
гена FMR1)

∙ Этническая принадлежность

Особые случаи, требующие индивидуального подхода:



Этническая принадлежность:



Этническая принадлежность (российские популяции):

Генетика, 2008, Том 44, №10, с. 1308–1314



∙ Частота носительства 1:100 и выше
∙ Четко идентифицируемый фенотип
∙ Тяжесть течения – значительное снижение качества 

жизни, выраженное нарушение когнитивной или 
физических функций

∙ Возможность пренатальной
 диагностики

В скрининг не включают
заболевания, манифестирующие
во взрослом возрасте.

Критерии для включения в преконцепционный 
скрининг:



Альтернативные методы, используемые для 
выявления гетерозиготного носительства



«Подготовка к беременности»

Ген Заболевание Ген Заболевание 

CFTR Муковисцидоз (10) DHODH с. Миллера (1)

HEXA Болезнь Тея-Сакса (2) DHCR7 с. Смита-Лемли-Опица (3)

G6PC Гликогеноз 1а (2) LAMB3 Буллезный эпидермолиз (3)

SERPINA1 Дефицит альфа-1-антитрипсина (1) IKBKAP Семейная дизавтономия (1)

CLN1 Нейрональный цероидный 
липофусциноз, тип 1 (1)

ADAMTS
13

Тромботическая 
тромбоцитопеническая пурпура (1)

PKHD1 Поликистозная болезнь почек 
(аутосомно-рецессивный тип) (3)

NBN Синдром хромосомных поломок 
Ниймеген (1)

ARSA Метахроматическая лейкодистрофия (2) TRIP11 Ахондрогенез, тип 1А (1)

HADHA Дефицит длинноцепочечной 3-
гидроксиацил-КоА дегидрогеназы 
жирных кислот (1)

SLC26A2 Остеохондродисплазии (3)

PMM2 Врожденные нарушения 
гликозилирования тип 1a (1)

EVC Хондроэктодермальная дисплазия 
(1)

PEX1 Пероксисомные болезни (1) PEX7 Хондродисплазия точечная, 
ризомелический тип (3)



СПЕКТР И ЧАСТОТА ВЫЯВЛЕННЫХ МУТАЦИЙ

Носительство хотя бы одной патологической мутации выявлено у 5.8% обследуемых 
Ожидаемая вероятность обнаружить мутацию 5,9%

Ген Rs Мутация (НТ) Частота 

мутации 

(ExAC, NCBI)

n, гет n, гом Частота

CFTR rs113993960 c.1521_1523delCTT 0,0061 3 0 0,003

CFTR  rs121908776 c.1545_1546delTA 1 0,001

ATP7B rs76151636 с.3207C>A 0,0016 4 1 0,006

DHCR7 rs11555217 c.452G>A 0,0010 7 0 0,007

NBN rs587776650 c.657_661delACAAA 0,0056 2 0 0,002

LAMB3 rs80356682 c.1903C>T 0,0013 2 0 0,002

IDUA rs121965020 c.208C>T 0,0008 2 0 0,002

PMM2 rs28936415 c.422G>A 0,01 2 0 0,002

GALT rs75391579 c.563A>G 0,002 1 0 0,001

ADAMTS13 rs11575933 c.1423C>T 0,002 3 0 0,003

FAH rs80338901 c.1062+5G>A 0,0010 2 0 0,0027



• В среднем в популяции частота носительства – 1 на 35 человек

• По данным лаборатории ЦГРМ «Генетико» 1:25 (из 107 
обследуемых носительство мутации выявлено у 4).

Носительство делеции экзонов гена SMN1 нельзя определить 
при использовании рутинных методов – ПЦР, микрочипов, и 
даже NGS. 

Метод MLPA является «золотым стандартом» диагностики СМА 
и позволяет точно установить статус гетерозиготного 
носительства делеции, приводящей к заболеванию.

Носительство мутаций, ответственных за развитие 
спинальной мышечной атрофии



Что делать при наличии в семье высокого  риска  
рождения больного ребенка?

Семья самостоятельно принимает решение о дальнейшем 
репродуктивном поведении 

•Преимплантационная генетическая диагностика (ПГД) – для 
определения генетического статуса эмбриона

•Пренатальная диагностика (биопсия ворсин 
хориона/амниоцентез) для определения генетического статуса 
плода

•Использование донорских сперматозоида или яйцеклетки 
(человека, не являющегося носителем мутации)

•Усыновление
•Отказ от деторождения
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