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ОЦЕНКА КЛИНИЧЕСКОЙ БЕЗОПАСНОСТИ И ЭФФЕКТИВНОСТИ МЕТОДОВ 
ПРЕНАТАЛЬНОЙ ДИАГНОСТИКИ

АННОТАЦИЯ

В представленном исследовании проведена оценка влияния инвазивных методов пренатальной диагностики на 
течение и исход беременности и дальнейшую репродуктивность у пациенток, прошедших инвазивную пренатальную 
диагностику в городе Алматы за период с января  по декабрь 2016 год. Ретроспективно и проспективно отслежены 
результаты пренатальной инвазивной диагностики и дальнейшие исходы текущей беременности у 409 женщин. Со-
гласно результатам проведенной работы, общая оценка инвазивных методов пренатальной диагностики не выявила 
существенных отрицательных последствий проводимых процедур на течение и завершение беременности, что гово-
рит об относительной безопасности их применения. Показана связь риска осложнений беременности и отягощенного 
гинекологического анамнеза, в частности влияние наличия миомы тела матки у женщины. Установлена прямая вза-
имосвязь между риском потери беременности после биопсии хориона и наличием хромосомной патологии у плода.
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В Республике Казахстан с 2007 года проводится гене-
тический скрининг беременных [1]. На сегодняшний день 
эту процедуру  прошло 805 тысяч беременных, проведе-
но 19 тысяч инвазивных пренатальных процедур, диа-
гностировано внутриутробно и предупреждено рождение 
893 детей с синдромом Дауна, 5600 детей с летальными 
ВПР  [1]. По данным  «Национального генетического Ре-
гистра Республики Казахстан» за 2018 (НГР РК) ежегод-
но в РК рождается 3500 - 4500 детей с врожденными по-
роками развития, из них с хромосомной патологией - 350, 
дефектами невральной трубки - 130, множественными 
врожденными пороками развития - 270. Ежегодно в про-
грамме генетического скрининга беременных на стадии 
внутриутробного развития плода выявляется 1000-12000 
летальных случаев с врожденными пороками развития 
плода, из них - 140-150 с хромосомной патологией.  В 
структуре причин перинатальной смертности удельный 
вес врожденных пороков развития по данным НГР РК со-
ставляет 10-15 % и не имеет тенденции к снижению [2,3].  

Пренатальная диагностика врожденных пороков раз-
вития и наследственных заболеваний является эффектив-
ным методом уменьшения детской заболеваемости, ран-
ней смертности и инвалидизации. [4].

Для профилактики рождения детей с различными ге-
нетическими нарушениями разработана и внедрена скри-
нинговая программа пренатальной диагностики, которая 
включает в себя неинвазивные и инвазивные методы ис-
следования. Скрининг неинвазивными методами реко-
мендован всем беременным женщинам для определения 
группы риска, и состоит из трехкратного ультразвукового 
исследования и исследования содержания биохимиче-
ских маркеров сыворотки крови беременных женщин на 

хромосомную патологию плода. В результате скрининга 
для каждой беременной вычисляется индивидуальный 
генетический риск развития синдрома Дауна, синдрома 
Эдвардса и дефекта невральной трубки. Прогноз дела-
ется с учетом возраста женщины, срока беременности, 
данных УЗИ, особенностей течения беременности и ряда 
других показателей. 

Группы риска среди беременных женщин формиру-
ются следующим образом[10,11]: 

 -  возрастной фактор (В/Ф) – беременные от 35 лет и 
старше;

- с выявленными при УЗИ пороками развития плода, 
то есть УЗИ маркерами. Наличие одного или более видов 
маркеров может свидетельствовать о наличии хромосом-
ного нарушения у плода;

-  с отклонениями содержания сывороточных марке-
ров крови, то есть биохимических маркеров;

-  с наличием в анамнезе беременных женщин рожде-
ния ребенка с МВПР, хромосомной патологией и др.;

- с установленным семейным носительством хромо-
сомных аномалий или генных мутаций. 

Для подтверждения или опровержения хромосомной 
патологии беременные группы риска направляются на 
инвазивную пренатальную диагностику (биопсия хорио-
на, плацентоцентез, амниоцентез, кордоцентез). [5].

Процедура биопсии хориона обычно делается между 
10 и 12 неделями гестации, когда жизнеспособность эм-
бриона легко определяется и плацента очерчена ясно. 
Процедура включает в себя отбор проб ткани из ворсинок 
области хориона трансцервикально путем введения кате-
тера или трансабдоминально, под непрерывным ультра-
звуковым контролем [6]. Основным риском, связанным с 
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биопсией хориона является выкидыш, который составля-
ет примерно 0,1% -0,2% выше фонового риска для потери 
плода и может быть зависеть от опыта оператора [7,8].

Плацентоцентез производится с 12 недели беременно-
сти и обычно имеет продолжительность несколько минут. 
Данная процедура заключается в заборе небольшого ку-
сочка плаценты путем пункции через переднюю брюш-
ную стенку. Манипуляция проводится под контролем 
УЗИ и не требует госпитализации. Клетки плаценты не 
надо культивировать, они имеют одинаковый хромосом-
ный набор с плодом и их анализ позволяет исключить или 
подтвердить хромосомные патологии у плода. Результат 
обычно бывает готов в течение 3-5 часов, иногда возни-
кает необходимость в культивировании клеток и сроки 
анализа удлиняются. Частота прерываний беременности 
у женщин, прошедших плацентоцентез, составляет около 
1-1,5% [4].

Кордоцентез – это диагностическая инвазивная про-
цедура, проводимая во 2 триместре беременности с 20 
недель. Заключается он в заборе малого количества пу-
повинной крови плода путем прокола через переднюю 
брюшную стенку. Клетки крови плода дают наиболее до-
стоверную информацию о хромосомном наборе плода, 
но для анализа их необходимо культивировать, поэтому 
результат выдается не ранее, чем через 1-2 недели. Риск 
прерывания беременности после кордоцентеза составля-
ет 1,5-2% [9].

      
Цель данного исследования – обзор результатов про-

веденных нами инвазивных процедур пренатального 
скрининга, рассмотрение показаний к пренатальному 
генетическому скринингу, клиническиех рисков, преиму-
ществ и ограничений каждого метода инвазивной прена-
тальной диагностики.  

Наше исследование определило различные факторы, 

при которых есть относительный риск и которые могут 
осложнить инвазивную диагностику: возраст матери, на-
личие миомы, случаи вагинального кровотечения,  случаи  
индуцированного или спонтанного аборта, окрашивание 
кровью амниотической жидкости, а также различные 
факторы, связанные с самой процедурой: местоположе-
ние и пункции плаценты, количество проколов, кровоте-
чение и кровь в амниотической жидкости. 

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ ИССЛЕДОВАНИЯ

Проведен ретроспективный анализ результатов скри-
нинга 409 женщин после проведенной инвазивной пре-
натальной диагностики, из них рандомизированно вы-
браны  100 женщин, у которых проспективно были от-
слежены результаты беременности и родов. Материалами 
генетического исследования явились  ворсинки хориона и 
плаценты, а также лимфоциты пуповинной крови плода, 
которые были получены путем биопсии  от 409 женщин 
при различных сроках беременности в период с  января 
по май 2016 г.  Метафазные клетки ворсинок хориона и 
плаценты были взяты прямым способом, а пробы лим-
фоцитов пуповинной крови - общепринятыми методами 
культивирования клеток крови. Окраску препаратов про-
водили по G-методу [12,13]. 

Анализ метафазных клеток осуществлялся с помо-
щью микроскопа Аksioskop-40 (Carl Zeiss, Германия) и 
компьютерного программного обеспечения ВидеоТест–
Карио 3.1 (Санкт-Петербург, Россия) [14].

Методом рандомизации выбраны 100 женщин, у кото-
рых определен относительный риск по каждой проведен-
ной процедуре. 

Таблица 1 –  Частота хромосомных нарушений у плода. Результат обследования  409 беременных женщин с 
различными клиническими и лабораторными показателями 

№
п/п

По различным показаниям Количество беременных 
женщин

Хромосомные 
нарушения  плода

n  % n %
1. Сывороточные маркеры 140 34,2 14 10

2. Возрастной фактор 53 13,0 3 5,7

3. УЗИ маркеры 67 16,4 5 7,5

4. В/Ф и УЗИ маркеры 59 14,4 1 1,7

5. В/Ф +Сывороточные маркеры 44 10,8 2 4,55
6. Сывороточные маркеры+УЗИ 16 3,9 1 6,3
7. В/Ф +Сывороточные маркеры+УЗИ 9 2,2 1 11,11
8. Хромосомные патология и МВПР в 

анамнезе
7 0,7 1 33,3

9. Обследование 14 3,4 1 7,1
10. Всего 409            100 29 -

Примечание: n – количество беременных женщин 
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Таблица 1 –  Частота хромосомных нарушений у плода. Результат обследования  409 беременных женщин с различ-
ными клиническими и лабораторными показателями 

№
п/п

По различным показаниям Количество беременных 
женщин

Хромосомные 
нарушения  плода

n  % n %
1. Сывороточные маркеры 36 36 4 11,1
2. Возрастной фактор 9 9 - -
3. УЗИ маркеры 13 13 1 7,7
4. В/Ф и УЗИ маркеры 9 9 1 11,1
5. В/Ф +Сывороточные

Маркеры
10 10 2 20

6. Сывороточные маркеры+УЗИ 8 8 1 12,5

7. В/Ф +Сывороточные маркеры+УЗИ 4 4 1 25

8. Хромосомные патология и МВПР в 
анамнезе

3 3 1 33,3

9. Обследование 8 8 1 12,5

10. Всего: 100 100 -

РЕЗУЛЬТАТЫ ИССЛЕДОВАНИЯ 
И ОБСУЖДЕНИЕ 

При анализе историй болезни 409 женщин, направ-
ленных на инвазивную пренатальную диагностику, хро-
мосомные нарушения плода выявлены у 29 беременных 
женщин, что составило 7,1%. Сбор материала осущест-
влялся путем выкопировки данных с элементами эксперт-
ного анализа из первичной медицинской документации.

Результаты цитогенетического исследования с учетом 
клинических и лабораторных показателей  при инвазив-
ной пренатальной диагностике представлены в таблицах 
1 и 2.  

Как видно из таблицы, цитогенетическое исследова-
ние с учетом фактора возраста, включая  биохимические 
и УЗИ маркеры, проведено у 165-и (40,34%) беременных 

женщин. В этой группе у 7 беременных женщин выявле-
ны хромосомные нарушения плода,  что составило 4,24%.  

Анализ метафазных клеток  проведен у  156 (38,14%) 
беременных женщин.  У 15 (9,6%) из них выявлены хро-
мосомные нарушения плода.  

В группе риска только по УЗИ маркерам цитогенети-
ческие исследования проведены у 67 беременных жен-
щин. По этим показаниям выявлено 5 (7,5%) хромосом-
ных нарушений  плода. 

У 7 (0,7%) беременных женщин, имевших в анамнезе 
детей с хромосомными патологиями, только у 1 пациент-
ки выявлены хромосомные нарушения плода. У 14 (0,6%) 
беременных женщин, направленных на цитогенетическое 
исследование в связи с наличием тяжелых заболевании у 
родственников, хромосомные нарушения плода выявле-
ны также только у 1 (7,1%) пациентки.
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Анализ полученных данных показал, что из 12 вы-
явленных случаев хромосомных нарушений 10 случаев 
составляет численные нарушения (83,3%), а остальные 2 
(16,7%) относятся к различным структурным аберраци-
ям. В 4-х случаях обнаружены нарушения в системе по-
ловых хромосом, в 6-и - в системе аутосом, что составля-
ет 33,3% и 49,9%, соответственно. Из численных наруше-
ний хромосом высокий удельный вес занимает трисомия 
по 21 хромосоме, что составляет 33,3%.   

Полученные результаты свидетельствует о том, что 
массовый дородовой скрининг является эффективным 
способом выявления хромосомных нарушений плода. 

Таким образом, цитогенетические методы исследова-
ния позволяют подтвердить или исключить наличие хро-
мосомной патологии у плода и являются необходимым 
диагностическим звеном в дородовой диагностике бере-
менных женщин группы риска. 

        Среди 409 историй болезни беременных женщин 
были отобраны в случайном порядке истории болезни 100 
женщин для дальнейшего исследования, которое  должно 
обратить внимание на вопрос клинической безопасности 
инвазивных методов, диагностической точности разных 
методов и определить уровень ложно-положительных и 
ложно-отрицательных  результатов   диагностических ме-
тодов пренатальной диагностики, потому что такую точ-
ность нужно взвесить против безопасности этих методов 
для того, чтобы женщина могла сделать выбор на основа-
нии полной информации.  

По данным анализа рисков осложнений по каждому 
методу мы выяснили, что при плацентобиопсии у 324 
женщин было 7 случаев (1,5%) осложнений, у 1 (0,3%) 
беременной женщины было кровотечение появившиеся 
сразу после процедуры, у 5 (1,5%) беременных женщин 

были боли внизу живота, появившиеся сразу после про-
цедуры, у 1 (0,3%) был случай преждевременного разры-
ва плодных оболочек через 3 часа после процедуры. 

По хорионобиопсии  у 1(1,4%) из 73 беременных жен-
щин было осложнение –  выкидыш на следующий день 
после процедуры. 

Процедуры кордоцентеза у 2 беременных женщин 
прошли без осложнений. У 5 женщин после инвазивной 
процедуры плацентобиопсии были осложнения в виде 
болей внизу живота, но они  были непродолжительны и 
были купированы лекарственным средством (дротаверин 
по 1 таблетке 3 раза в день 2 дня) с последующей пролон-
гацией беременности, которые завершились родами. Был 
1 случай осложнения в виде кровотечения, который был 
связан с подтвержденной  патологией - синдромом Дауна 
у плода (трисомия по 21 хромосоме). 1 случай осложне-
ния в виде  кровянистых выделений возможно связан с 
оттягощенным гинекологическим анамнезом женщины 
(миома тела матки), беременность также пролонгирована 
и завершена родами без осложнений. В 1 случае, когда 
был преждевременный разрыв плодных оболочек по-
сле плацентобиопсии, беременность протекала на фоне 
хронического цистита. При нем возможно повышается 
проницаемость плодных оболочек на фоне восходящей 
инфекции, что и стало причиной преждевременного раз-
рыва плодных оболочек. Был 1 случай выкидыша по-
сле хорионобиопсии в течение следующего дня. Он был 
связан с подтвержденной  патологией у плода, имевше-
го аномалии, не совместимые с жизнью (моносомия по 
Х-хромосоме и робертсоновская транслокация между 
хромосомами 14 и 22).

ВЫВОДЫ
Таким образом, результаты исследования указали на 

Таблица 3 – Частота и спектр хромосомных нарушений у плода (100 женщин).

Хромосомные нарушения Кариотип плода n Частота, %
численные
Трисомия по 13 хромосоме (патау) 47,XX+13, 47,XY+13 1 8,3
Трисомия по 18 хромосоме (Эдвардс) 47,XX,+18; 47,XY+18 1 8,3
Трисомия по 21 хромосоме (Даун) 47,ХХ,+21; 47,XY+21 4 33,3

Трисомия по 21 хромосоме и дополнительная 
Х-хромосома

48,XXY,+21 1 8,3

Моносомия по Х-хромосоме 45,X 1 8,3

Полисомия по Х-хромосоме у плода с 
женским кариотипом

47,XXX 1 8,3

Триплоидия 69,ХХХ 1 8,3

структурные

Моносомия по Х-хромосоме и 
робертсоновская транслокация между 
хромосомами 14 и 22

44,Х,t(14/22) 1 8,3

Трисомия по  хромосоме 21 и дополнительная 
маркерная хромосома

48,XY,+21,+mar 1 8,3

Всего 12 100
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относительный риск, связанный с инвазивной проце-
дурой пренатальной диагностики. Установлена потеря 
плода при хорионбиопсии в 1,4% случаев. При плацен-
тобиопсии наблюдались осложнения беременности, свя-
занные с наличием у беременных женщин отягощенного 
гинекологического анамнеза (миома тела матки у 3-х), 
а также с экстрагенитальной патологией в анамнезе. В 
девяти случаях проведения инвазивных процедур риск 
потери плода и осложнений беременности был связаны 
с задним расположением плаценты (2,3%) в матке. Это, 

вероятно, связано со сложностью взятия биопсийного ма-
териала. При кордоцентезе осложнении беременности не 
отмечались, что, безусловно, связано с небольшим чис-
лом (всего 2 случая) процедур. Общая оценка инвазив-
ных методов пренатальной диагностики не выявила их 
существенных отрицательных последствий на течение и 
завершение беременности. Данные показывают относи-
тельную безопасность их применения сопоставимую с 
беременными женщинами в общей популяции г.Алматы. 
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SUMMARY

ASSESSMENT OF CLINICAL SAFETY AND EFFECTIVENESS OF PRENATAL DIAGNOSTICS 
METHODS

А.I. Korkan, G. Sailaukhankyzy
Kazakh Medical University of Continuing Education

Kazakstan, Almaty

In the presented study, “Assessment of clinical safety and effectiveness of invasive prenatal diagnostics methods” the impact 
of invasive methods of prenatal diagnosis on the course and outcome of pregnancy and further woman’s reproductive performance 
in patients who underwent invasive prenatal diagnosis in Almaty for the period of January-December 2016 were assessed. The 
results of prenatal invasive diagnostics in 409 women and further outcomes of the current pregnancy were retrospectively and 
prospectively monitored. According to the results of the performed work, the general assessment of invasive methods of prenatal 
diagnosis did not reveal any significant negative consequences of the procedures on the course and completion of pregnancy 
and it showed the relative safety of the use. The connection between the risk of pregnancy complications and the factor of a 
burdened gynecological history associated with the presence of woman’s uterine body fibroid was shown. A direct correlation 
was established between the risk factor for pregnancy loss after a chorion biopsy and the presence of a fetal chromosomal 
abnormality.

Key words: invasive methods of prenatal diagnosis, chorion biopsy, genetic screening, fetal chromosomal abnormalities.

ТҮЙІНДЕМЕ

КЛИНИКАЛЫҚ ҚАУІПСІЗДІКТІ БАҒАЛАУ ЖӘНЕ ПРЕНАТАЛЬДЫҚ ДИАГНОСТИКА ӘДІСТЕРІНІҢ 
ТИІМДІЛІГІ

А.И. Коркан, Г. Сайлауханкызы
Қазақ Медициналық Үздіксіз білім беру университеті

Казахстан, Алматы

Ұсынылған «Пренатальды диагностиканың инвазивті әдістерінің клиникалық қауіпсіздігін бағалау» атты  зертте-
уде пренатальды диагностиканың инвазивті әдістердің жүктіліктің барысы мен нәтижесіне әсері, сондай-ақ Алматы 
қаласында 2016 жылғы қаңтар-желтоқсан аралығындағы инвазивті пренатальды диагностикадан өткен пациенттердегі 
әйелдердің репродуктивті өнімділігі бағаланды. 409 әйелдегі пренатальды инвазивті диагностика нәтижелері және 
ағымдағы жүктіліктің нәтижелері ретроспективті және проспективті бақыланды. Жұмыс нәтижелеріне сәйкес, прена-
тальды диагностиканың инвазивті әдістерінің жалпы бағасы жүктіліктің өтуі мен аяқталу процедураларының маңызды 
жағымсыз салдарын анықтамады және оларды қолданудың салыстырмалы қауіпсіздігін көрсетті. Жүктіліктің асқыну 
қаупі мен әйелдің жатыр мойны миомасының болуымен байланысты ауыр гинекологиялық сыртартқы(анамнез) 
арасындағы байланыс көрсетілген. Хориондық биопсиядан кейін жүктілікті жоғалту қаупі факторымен ұрықта 
хромосомалық патологияның болуы арасында тікелей байланыс орнатылды.

Түйін сөздер: пренатальды диагностиканың инвазивті әдістері, хориондық биопсия, генетикалық скрининг, 
ұрықтың хромосомалық ауытқулары.


