
8

Îðèã³íàëüí³ ñòàòò³/ Original papers ÌÂÌ, òîì 6, ¹ 1, 2013 ð³ê

Ì
²Æ

Í
À

Ð
Î

Ä
Í

È
É

  
 Â

²Ñ
Í

È
Ê

  
 Ì

Å
Ä

È
Ö

È
Í

È

© Àðáóçîâà Ñ.Á., Í³êîëåíêî Ì.²., 2013

Ðåçþìå. Â ðîáîò³ ñóìîâàíî ðåçóëüòàòè ïðåíàòàëüíî-
ãî ãåíåòè÷íîãî ñêðèí³íãó 1-ãî òðèìåñòðó çà ñèñòåìîþ
OSCAR â Äîíåöüêîìó îáëàñíîìó ñïåö³àë³çîâàíîìó
öåíòð³ ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè. Ñòóï³íü âèÿâëåííÿ ñèíäðîìó
Äàóíà ñêëàâ 93,1%, ÷èñëî õèáíî-ïîçèòèâíèõ ðåçóëü-
òàò³â -1,2%. Îïèñàíî îñíîâí³ ìåòîäè÷í³ âèìîãè äî á³îõ-
³ì³÷íîãî ñêðèí³íãó, íàâåäåíî îá÷èñëåí³ ìåä³àíè á³îõ³ì³-
÷íèõ ìàðêåð³â â 11+1-13+6 òèæí³â âàã³òíîñò³. Îáãðóí-
òîâàíî, ùî âèçíà÷àëüíèìè óìîâàìè âèñîêî¿ åôåêòèâ-
íîñò³ ðàííüî¿ ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè º äîòðèìàííÿ ºäè-
íèõ ëàáîðàòîðíî-ä³àãíîñòè÷íèõ ñòàíäàðò³â ³ âïðîâàäæåí-
íÿ óí³ô³êîâàíî¿ ñèñòåìè êîíòðîëþ ÿêîñò³ ³ àóäèòó.

Êëþ÷îâ³ ñëîâà: äîïîëîãîâà ä³àãíîñòèêà, ïðåíàòàëü-
íèé ãåíåòè÷íèé ñêðèí³íã, âðîäæåí³ âàäè ðîçâèòêó, õðî-
ìîñîìíà ïàòîëîã³ÿ

Çàâäÿêè ñòð³ìêîìó ðîçâèòêó ñó÷àñíî¿ ãåíåòèêè ïðî-
òÿãîì îñòàíí³õ ðîê³â âñòàíîâëåíî åò³îëîã³þ áàãàòüîõ ñïàä-
êîâèõ çàõâîðþâàíü, çàïðîïîíîâàíî íîâ³ ìåòîäè ãåíå-
òè÷íî¿ ä³àãíîñòèêè [1-4]. Ðîçðîáêà ñêðèí³íãîâèõ ìåòîä³â
îáñòåæåííÿ, íàïðàâëåíèõ íà ïîïóëÿö³þ â ö³ëîìó, äàëà
ìîæëèâ³ñòü âïëèíóòè ³ íà ÷àñòîòó ïîøèðåíî¿ âðîäæåíî¿
ïàòîëîã³¿. Ïðåíàòàëüíèé ãåíåòè÷íèé ñêðèí³íã, ÿêèé ïî-
ºäíóº ëàáîðàòîðí³ ³ êë³í³êî-ä³àãíîñòè÷í³ ìåòîäè, ñòàâ íå-
â³ä’ºìíîþ ÷àñòèíîþ êîìïëåêñíî¿ äîïîëîãîâî¿ ä³àãíîñ-
òèêè, äîâ³âøè â óñüîìó ñâ³ò³ ñâîþ âèñîêó åôåêòèâí³ñòü.
Ïîêàçàíî, ùî ïðè çàñòîñóâàíí³ ñó÷àñíèõ ìåòîä³â ïðåíà-
òàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè ìîæíà âèÿâèòè äî 95% õðîìîñîì-
íèõ àíåóïëî¿ä³é ³ äî 80% ðîçïîâñþäæåíèõ âðîäæåíèõ
âàä ðîçâèòêó (ÂÂÐ) ïëîäà [5-8]. Äîïîëîãîâ³ ñêðèí³í-
ãîâ³ îáñòåæåííÿ ïðîâîäÿòüñÿ ó áàãàòüîõ ðåã³îíàõ Óêðà¿-
íè, ïðîòå, ÷àñòîòà âðîäæåíèõ âàä ðîçâèòêó (ÂÂÐ) â Óê-
ðà¿í³ ïðîòÿãîì îñòàíí³õ äåñÿòèð³÷ çàëèøàºòüñÿ ñòàá³ëüíî
âèñîêîþ, à ìàëþêîâà ñìåðòí³ñòü ó 20-30% çóìîâëåíà ãå-
íåòè÷íîþ ïàòîëîã³ºþ [9, 10]. Öå îáóìîâëþº íåîáõ³äí³ñòü
âèáîðó åôåêòèâíî¿ íàóêîâî îá´ðóíòîâàíî¿ êîíöåïö³¿ ïðå-
íàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè âðîäæåíî¿ òà ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿ ³
ïðèéíÿòòÿ íà ¿¿ îñíîâ³ â³äïîâ³äíî¿ çàãàëüíîíàö³îíàëüíî¿
Ïðîãðàìè.

Ìåòîþ äàíî¿ ðîáîòè ñòàëî óçàãàëüíåííÿ âëàñíîãî 12-
ð³÷íîãî äîñâ³äó ïðîâåäåííÿ ðàííüîãî ïðåíàòàëüíîãî ãå-
íåòè÷íîãî ñêðèí³íãó çà ñèñòåìîþ OSCAR (One Stop
Clinic for Assesment of Risk) òà îö³íêà åôåêòèâíîñò³ êîìï-
ëåêñíî¿ äîïîëîãîâî¿ ä³àãíîñòèêè â ðåã³îí³.

ÓÄÊ 575.116:616-076.4-053.13
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ÐÅÃ²ÎÍÀËÜÍÈÉ ÄÎÑÂ²Ä

Àðáóçîâà Ñ.Á., Í³êîëåíêî Ì.².

Äîíåöüêèé îáëàñíèé ñïåö³àë³çîâàíèé öåíòð ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè òà ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè

Ìàòåð³àë ³ ìåòîäè äîñë³äæåííÿ
Ïðîàíàë³çîâàíî ðåçóëüòàòè 98360 ñêðèí³íãîâèõ äîñ-

ë³äæåíü â 11+1 — 13+6  íåä³ëü âàã³òíîñò³ ç â³äîìèìè êàòàì-
íåñòè÷íèìè äàíèìè ùîäî çàê³í÷åííÿ âàã³òíîñò³ òà óòî÷-
íåíèì ïðåíàòàëüíî àáî ïîñòàíàòàëüíî ä³àãíîçîì. Êîìï-
ëåêñ ìåòîä³â âêëþ÷àâ óëüòðàçâóêîâå äîñë³äæåííÿ (ÓÇÄ),
á³îõ³ì³÷íèé ñêðèí³íã ìàðêåð³â ìàòåðèíñüêî¿ ñèðîâàòêè,
ðîçðàõóíîê ³íäèâ³äóàëüíîãî ðèçèêó âàã³òíî¿ òà ³íâàçèâí³
ìàí³ïóëÿö³¿ ó ñôîðìîâàíèõ ãðóïàõ âèñîêîãî ãåíåòè÷íî-
ãî ðèçèêó. Óñ³ åòàïè ïðîâîäèëèñÿ áåçïîñåðåäíüî â íàøî-
ìó Öåíòð³, ðåçóëüòàòè êîìïëåêñíî¿ ä³àãíîñòèêè áóëî îò-
ðèìàíî íà ïðîòÿç³ 1-2 äí³â.

Ïðîòîêîë ÓÇÄ 1 òðèìåñòðó, ÿêå ïðîâîäèëîñÿ ïðè
ÊÒÐ ïëîäà â³ä 45 ìì äî 84 ìì, îáîâ’ÿçêîâî âêëþ÷àº
îö³íêó åõîãðàô³÷íèõ ìàðêåð³â õðîìîñîìíî¿ ïàòîëîã³¿ (òîâ-
ùèíà êîì³ðöåâîãî ïðîñòîðó, íàÿâí³ñòü/â³äñóòí³ñòü ê³ñòîê
íîñó; ôðîíòî-ìàêñèëÿðíèé êóò, òðèêóñï³äàëüíà ðåãóðã³-
òàö³ÿ, êðîâîïëèí ó âåíîçí³é ïðîòîö³), à òàêîæ àíàòîì³÷-
íèõ ñòðóêòóð (ãîëîâíîãî ìîçêó, ñåðöÿ, øëóíêó, íèðîê,
ñå÷îâîãî ì³õóðà òà ê³íö³âîê).

Ð³âí³ á³îõ³ì³÷íèõ ìàðêåð³â 1 òðèìåñòðó — ïëàöåí-
òàðíîãî á³ëêó PAPP-A (pregnancy associated plasma protein
A) ³ â³ëüíî¿ â-ñóáîäèíèö³ õîð³îí³÷íîãî ãîíàäîòðîï³íó (fâ-
ÕÃ) âèì³ðþþòüñÿ ìåòîäîì ³ìóíîôëóîðåñöåíòíîãî
TRACE-àíàë³çó íà òåñò-ñèñòåìàõ âèðîáíèöòâà
„BRAHMS” (Í³ìå÷÷èíà). Çíà÷åííÿ á³îõ³ì³÷íèõ ìàð-
êåð³â âèðàæàþòüñÿ â ÌîÌ (Multiple of Medians, ñêëàäîâà
â³ä ìåä³àíè äëÿ â³äïîâ³äíîãî ãåñòàö³éíîãî òåðì³íó). Ðîç-
ðàõóíîê ³íäèâ³äóàëüíîãî ãåíåòè÷íîãî ðèçèêó âèêîíóºòü-
ñÿ çà äîïîìîãîþ êîìï’þòåðíî¿ ïðîãðàìè „Astraia”
(Í³ìå÷÷èíà) ç âëàñíèìè ìîäèô³êàö³ÿìè. Ïîðîãîâ³ çíà-
÷åííÿ ³íäèâ³äóàëüíîãî ðèçèêó: äëÿ ñèíäðîìó Äàóíà (ÑÄ)
-1/250, äëÿ ñèíäðîì³â Åäâàðäñà /Ïàòàó — 1/100.

Â Öåíòð³, ÿêèé îòðèìàâ àêðåäèòàö³þ ó ì³æíàðîäí³é
îðãàí³çàö³¿ Fetal Medicine Foundation (FMF, Âåëèêîáðè-
òàí³ÿ), âïðîâàäæåíî ñèñòåìó êîíòðîëþ ÿêîñò³. Âñ³ ë³êàð³
ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè Öåíòðó ìàþòü ë³öåíç³¿ FMF,
ïðîõîäÿòü òàì ùîð³÷íèé àóäèò ñâî¿õ ðåçóëüòàò³â. Ïîðÿä ³ç
âíóòð³øí³ì êîíòðîëåì, ùîì³ñÿöÿ ïðîâîäèòüñÿ çîâí³øí³é
êîíòðîëü ÿêîñò³ ïðåíàòàëüíîãî ñêðèí³íãó â ºâðîïåéñüê³é
ñèñòåì³ UK NEQAS.

²íâàçèâí³ ìàí³ïóëÿö³¿ âêëþ÷àþòü á³îïñ³þ âîðñèí
õîð³îíó, òðàíñàáäîì³íàëüíèé àìí³îöåíòåç, òðàíñàáäîì³-
íàëüíó á³îïñ³þ ïëàöåíòè, êîðäîöåíòåç. Âèãîòîâëåííÿ
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ïðåïàðàò³â ìåòàôàçíèõ õðîìîñîì ç á³îïòàòó ïëàöåíòè ïðî-
âîäÿòü „ïðÿìèì” ìåòîäîì [11]. Äëÿ êóëüòèâóâàííÿ àì-
í³îòè÷íî¿ ð³äèíè âèêîðèñòîâóºòüñÿ ñòàíäàðòíà ìåòîäèêà
ç âëàñíèìè ìîäèô³êàö³ÿìè, ÿêà äîçâîëÿº îäåðæóâàòè
âèñîêîÿê³ñí³ õðîìîñîìí³ ïðåïàðàòè çà 7-9 äí³â [12].

Îòðèìàí³ ðåçóëüòàòè àíàë³çóâàëè çà äîïîìîãîþ ìå-
òîä³â âàð³àö³éíî¿ ñòàòèñòèêè, ìåòà-àíàë³çó ³ç âèêîðèñ-
òàííÿì êîìï’þòåðíèõ ïðîãðàì “Statistica”, âåðñ³ÿ 6.0
(StatSoft Inc., ÑØÀ) òà Microsoft Excel, âåðñ³ÿ 7.0
(Microsoft, ÑØÀ).

Ðåçóëüòàòè òà ¿õ îáãîâîðåííÿ
Âàæëèâîþ õàðàêòåðèñòèêîþ îáñòåæåíî¿ âèá³ðêè

ñòàâ ¿¿ â³êîâèé ðîçïîä³ë, çã³äíî ÿêîìó ê³ëüê³ñíî ïåðåâà-
æàëè æ³íêè â³êîì 23-26 ðîê³â (32,1%). Ãðóïà âàã³ò-

íèõ â³êîì ïîíàä 35 ðîê³â ñêëàëà 8,4% â³ä óñ³õ îáñòåæå-
íèõ, ùî ïîãîäæóºòüñÿ ç â³äîìîñòÿìè ùîäî â³êîâîãî ñêëà-
äó ïîðîä³ëåé Óêðà¿íè [13] ³ ñâ³ä÷èòü ïðî òå, ùî ïðåíà-
òàëüíèé ãåíåòè÷íèé ñêðèí³íã ó ðå´³îí³ º ìàñîâîþ ïðî-
ãðàìîþ, à íå òåñòóâàííÿì ó ñåëåêòèâíî â³ä³áðàí³é ãðóï³.
Öå äîçâîëÿº ðîáèòè îá´ðóíòîâàí³ âèñíîâêè ùîäî îñ-
íîâíèõ ïîïóëÿö³éíèõ òåíäåíö³é ³ çàêîíîì³ðíîñòåé ó
ðîçïîä³ë³ ñêðèí³íãîâèõ ìàðêåð³â, âèáîðó îïòèìàëüíèõ
ñêðèí³íãîâèõ ñòðàòåã³é, îö³íêè âïëèâó äîïîëîãîâî¿
ä³àãíîñòèêè íà ÷àñòîòó ïîøèðåíî¿ âðîäæåíî¿ ïàòîëîã³¿ â
ðå´³îí³.

Ñóìîâàí³ ðåçóëüòàòè êîìá³íîâàíîãî óëüòðàçâóêîâî-
ãî òà á³îõ³ì³÷íîãî ñêðèí³íãó 1 òðèìåñòðó â îáñòåæåí³é
âèá³ðö³ íàâåäåí³ ó òàáëèö³ 1.

Ïðèì³òêà: *ð³âåíü çíà÷óùîñò³ â³äì³ííîñòåé ð<0,01.

Óñüîãî äî ãðóïè âèñîêîãî ðèçèêó áóëî âêëþ÷åíî
1485 âàã³òíèõ æ³íîê (1,5%). Çàêîíîì³ðíèì ñòàâ ôàêò,
ùî âàã³òí³ æ³íêè ñòàðøî¿ â³êîâî¿ ãðóïè ìàëè âèñîêèé
³íäèâ³äóàëüíèé ðèçèê ÷àñò³øå, í³æ æ³íêè â³êîì äî 35
ðîê³â (9,2% ³ 0,8% â³äïîâ³äíî, ð<0,01), ùî çóìîâëåíå
â³êîâîþ çàëåæí³ñòþ ÷àñòîòè õðîìîñîìíî¿ àíåóïëî¿ä³¿. Â
ãðóï³ ðèçèêó âèÿâëåíî 309 õðîìîñîìíèõ ïàòîëîã³é ïëî-
äà, âêëþ÷àþ÷è 267 àíåóïëî¿ä³é õðîìîñîì, ñïåêòð ÿêèõ
ïðåäñòàâëåíî íà ðèñ.1.

— 68,9 % [14]. Ê³ëüê³ñòü õèáíî-ïîçèòèâíèõ ðåçóëüòàò³â
â îáñòåæåí³é âèá³ðö³ — 1,2%, ÷àñòîòà âèÿâëåííÿ õðî-
ìîñîìíî¿ ïàòîëîã³¿ — 1/5 ³íâàçèâíèõ äîñë³äæåíü (ïî-
ð³âíÿíî ³ç 1/27 ó äðóãîìó òðèìåñòð³), ùî ñâ³ä÷èòü ïðî
âèñîêó åôåêòèâí³ñòü ôîðìóâàííÿ ãðóï ðèçèêó ñàìå çà
äàíèìè ðàííüîãî ñêðèí³íãó.

Ùå îäí³ºþ ïåðåâàãîþ ïðåíàòàëüíîãî ñêðèí³íãó1-
ãî òðèìåñòðó º éîãî âèñîêà ä³àãíîñòè÷íà çíà÷óù³ñòü äëÿ
âèÿâëåííÿ øèðîêîãî ñïåêòðó ÂÂÐ ïëîäà íåõðîìîñîìíî¿
åò³îëîã³¿, ó ò.÷. ëåòàëüíèõ âàä, ùî ïîòðåáóþòü ïåðåðèâàí-
íÿ âàã³òíîñò³. Âëàñí³ äàí³ ïîêàçàëè, ùî âæå ó 1 òðèìåñòð³
âàã³òíîñò³ äëÿ ä³àãíîñòèêè äîñòóïí³ á³ëÿ 74% âàä ÖÍÑ,
85% äåôåêò³â ïåðåäíüî¿ ÷åðåâíî¿ ñò³íêè, 39% âàä ñå÷î-
âèä³ëüíî¿ ñèñòåìè, 58% âàä îïîðíî-ðóõîâîãî àïàðàòó,
38% âðîäæåíèõ âàä ñåðöÿ ïëîäà, 62% ìíîæèííèõ
âðîäæåíèõ âàä ðîçâèòêó.

Ñë³ä çâåðíóòè óâàãó, ùî á³ëÿ 60% ä³òåé ç õðîìîñîì-
íîþ ïàòîëîã³ºþ ³ 72% ä³òåé ³ç âðîäæåíèìè âàäàìè ðîç-
âèòêó áóëî ä³àãíîñòîâàíî ó âàã³òíèõ æ³íîê ìîëîäøîãî
â³êó, ïåðåâàæíà á³ëüø³ñòü ÿêèõ íå ìàëà îáòÿæåíîãî àêó-
øåðñüêîãî àáî ðîäèííîãî àíàìíåçó. Òîìó íåìàº ³íøî¿
àëüòåðíàòèâè åôåêòèâíî âèÿâëÿòè âðîäæåíó ïàòîëîã³þ
ïëîäà â ö³é ãðóï³, í³æ ìàñîâå ïðåíàòàëüíå ãåíåòè÷íå ñêðè-
í³íãîâå îáñòåæåííÿ. Òèì íå ìåíøå, îñîáëèâî¿ óâàãè ïî-
òðåáóº ³ êîìïëåêñíà äîïîëîãîâà ä³àãíîñòèêà ó æ³íîê ñòàð-

Ðèñ. 1. Ñïåêòð õðîìîñîìíî¿ ïàòîëîã³¿, ä³àãíîñòîâàíî¿ â
ñôîðìîâàí³é ãðóï³ ðèçèêó

Íàéá³ëüøó ê³ëüê³ñòü ñêëàâ ñèíäðîì Äàóíà (164 âè-
ïàäêè), çàãàëüíèé ñòóï³íü âèÿâëåííÿ ÿêîãî áóâ 93,1 %,
ùî ñóòòºâî ïåðåâèùóº öåé ïîêàçíèê ó äðóãîìó òðèìåñòð³.

Òàáëèöÿ 1

Ðåçóëüòàòè ïðåíàòàëüíîãî ãåíåòè÷íîãî ñêðèí³íãó â îáñòåæåí³é âèá³ðö³

1 триместр 
Поêазниêи 

Усьоãо 
Ваãітні 

віêом <35роêів 
Ваãітні 

віêом ?35 роêів 
Кільêість обстежених 98360 

(100%) 
90098 

(91,6%) 
8262 

(8,4%) 
Вêлючено до ãрóпи ризиêó 1485 

(1,5%) 
721 

(0,8%)* 
764 

(9,2%)* 
Кільêість очіêóваних за віêовим 
розподілом жіноê випадêів СД 

176 
(1,8 / 1000) 

108 
(1,2 / 1000) 

68 
(8,2 / 1000) 

Пренатально виявлено випадêів СД 164 
(93,1%)* 

99 
(91,9%) 

65 
(95,6%) 

Виявлено іншої хромосомної патолоãії 145 88 57 
Кільêість хибно-позитивних резóльтатів 1,2% 

(1176 / 98051) 
0,6%* 

(534 / 89911) 
7,9%* 

(642 / 8140) 
Виявлено випадêів ВВР  614 441 173 
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øîãî â³êó. Íàø³ ðåçóëüòàòè ñâ³ä÷àòü, ùî ïðèçíà÷åííÿ ³íâà-
çèâíèõ îáñòåæåíü âñ³ì áåç âèêëþ÷åííÿ âàã³òíèì æ³íêàì
â³êîì ≥ 35 ðîê³â — íåâèïðàâäàíî. Íåîáõ³äí³ äèôåðåíö-
³éîâàíèé ï³äõ³ä òà îö³íêà ³íäèâ³äóàëüíîãî ãåíåòè÷íîãî
ðèçèêó äëÿ êîæíî¿ æ³íêè.

Çã³äíî äàíèõ òàáëèö³ 1, ðàíí³é êîìá³íîâàíèé
ñêðèí³íã áóâ ïðîâåäåíèé 8262 âàã³òíèì æ³íêàì ñòàð-
øîãî â³êó. Âèõîäÿ÷è ç òðàäèö³éíèõ ïîêàçàíü äî ïðè-

çíà÷åííÿ ³íâàçèâíèõ ìàí³ïóëÿö³é, ñë³ä áóëî ïðîâåñòè
8262 ³íâàçèâí³ ïðîöåäóðè. Ôàêòè÷íî äî ãðóïè ðèçèêó
áóëî âêëþ÷åíî ò³ëüêè 9,2% æ³íîê (764 îñîáè). Ê³ëüê³ñòü
íåîáõ³äíèõ ³íâàçèâíèõ ìàí³ïóëÿö³é â ö³ëîìó ñêîðîòè-
ëàñÿ ìàéæå íà 90%. Äî ãðóïè ðèçèêó áóëî âêëþ÷åíî
ò³ëüêè 7% æ³íîê â³êîì 35 ðîê³â, 12% — 36 ðîê³â,
16% — 37 ðîê³â, 24% — 38 ðîê³â, 33% — 39 ðîê³â
(ðèñ. 2).

Ðèñ. 2. Â³äñîòîê âàã³òíèõ ñòàðøî¿ â³êîâî¿ ãðóïè, ÿê³ ïîòðåáóþòü ³íâàçèâíèõ îáñòåæåíü çà ðåçóëüòàòàìè ñêðèíóþ÷èõ ïðîãðàì

Ëèøå ó æ³íîê â³êîì ïîíàä 41 ð³ê â³êîâèé ðèçèê
òàêèé âåëèêèé, ùî íåçàëåæíî â³ä ðåçóëüòàò³â ñêðèí³íãó
³íäèâ³äóàëüíèé ãåíåòè÷íèé ðèçèê çàëèøèòüñÿ âèñîêèì.
Â ö³ëîìó, ÿêùî á ³íâàçèâíå îáñòåæåííÿ ïðèçíà÷àëîñÿ
ò³ëüêè çà â³êîâèì êðèòåð³ºì, íåîáõ³äíî áóëî ïðîâåñòè 68
³íâàçèâíèõ ìàí³ïóëÿö³é äëÿ ä³àãíîñòèêè 1-ãî âèïàäêó
õðîìîñîìíî¿ ïàòîëîã³¿. Ïðèçíà÷åííÿ ³íâàçèâíîãî îáñòå-
æåííÿ çà äàíèìè êîìá³íîâàíîãî ñêðèí³íãó äîçâîëèëî
çíèçèòè öåé ïîêàçíèê ìàéæå âäåñÿòåðî — 1/6 ³íâàçèâ-
íèõ îáñòåæåíü.

Äèôåðåíö³éîâàíèé ï³äõ³ä äî âåäåííÿ âàã³òíèõ ñòàð-
øèõ â³êîâèõ ãðóï îñîáëèâî âàæëèâèé â Óêðà¿í³, îñê³ëü-
êè ïðè çàãàëüí³é òåíäåíö³¿ äî ä³òîðîä³ííÿ ó ìîëîäîìó â³ö³,
âàã³òí³ á³ëüøå 35 ðîê³â — öå, â îñíîâíîìó, æ³íêè, ÿê³ ç
ð³çíèõ ïðè÷èí, ÷àñò³øå àêóøåðñüêî-ã³íåêîëîã³÷íèõ, íå
ìîãëè ìàòè äèòèíó ðàí³øå. Ïðèçíà÷åííÿ ³íâàçèâíèõ ìà-
í³ïóëÿö³é âèêëèêàº ó öèõ æ³íîê îñîáëèâó çàêëîïîòàí³ñòü,
³ ó âèïàäêàõ îáòÿæåíîãî àêóøåðñüêî-ã³íåêîëîã³÷íîãî
àíàìíåçó ìîæå áóòè ïîâ’ÿçàíî ç á³ëüøèì ðèçèêîì ïåðå-
ðèâàííÿ âàã³òíîñò³, í³æ ³ç ðèçèêîì íàðîäæåííÿ õâîðî¿
äèòèíè.

ßê³ æ ôàêòîðè ñòàëè çàïîðóêîþ äîñÿãíåííÿ òàêî¿
âèñîêî¿ åôåêòèâíîñò³ ðàííüî¿ êîìïëåêñíî¿ ïðåíàòàëüíî¿
ä³àãíîñòèêè?

Ïî-ïåðøå, öå ñòàíäàðòèçàö³ÿ òà äîòðèìàííÿ îñ-
íîâíèõ ìåòîäè÷íèõ âèìîã ïðîâåäåííÿ á³îõ³ì³÷íîãî
ñêðèí³íãó, ÿêèé íàáóâ çíà÷íîãî ïîøèðåííÿ â Óêðà¿í³,
àëå ìàº íåäîñòàòíþ ³íôîðìàòèâí³ñòü ïîð³âíÿíî ³ç âñòà-
íîâëåíèìè ì³æíàðîäíèìè ïîêàçíèêàìè [5,7,15]. Äî
çàãàëüíèõ âèìîã â³äíîñÿòüñÿ: òî÷íå äîòðèìàííÿ ìåòî-
äèêè ïðîâåäåííÿ äîñë³äæåííÿ, ïðàâèëüí³ñòü âèì³ðþ-

âàíü á³îõ³ì³÷íèõ ìàðêåð³â, çá³æí³ñòü ³ â³äòâîðþâàí³ñòü
ðåçóëüòàò³â, âèêîðèñòàííÿ êîíòðîëüíèõ ³ ñòàíäàðòíèõ
çðàçê³â.

Ñïåöèô³÷íèìè âèìîãàìè º:
— çá³ð âñ³õ íåîáõ³äíèõ àíàìíåñòè÷íèõ äàíèõ âàã³-

òíî¿ æ³íêè äëÿ òî÷íî¿ îö³íêè ãåíåòè÷íîãî ³ àêóøåðñüêîãî
ðèçèêó (ð³âí³ á³îõ³ì³÷íèõ ìàðêåð³â çàëåæàòü â³ä âàãè
æ³íêè, ïàë³ííÿ, ðàñîâîãî ïîõîäæåííÿ, íàÿâíîñò³ ñîìà-
òè÷íî¿ ïàòîëîã³¿ — öóêðîâèé ä³àáåò, ðåàëüíî¿ äèñôóíêö³¿
òîùî, çàñòîñóâàííÿ äîïîì³æíèõ ðåïðîäóêòèâíèõ òåõíî-
ëîã³é);

— îáîâ’ÿçêîâèé ðîçðàõóíîê ³íäèâ³äóàëüíîãî ãå-
íåòè÷íîãî ðèçèêó çà äîïîìîãîþ â³äïîâ³äíîãî ïðîãðàì-
íîãî çàáåçïå÷åííÿ;

— âèêîðèñòàííÿ ºäèíî¿ òåðì³íîëîã³¿ ³ êðèòåð³¿â
îö³íêè ðåçóëüòàò³â, ùî äîçâîëÿº ëåãêî ïîð³âíþâàòè îò-
ðèìàí³ ó ð³çíèõ öåíòðàõ äàí³ (ÌîÌ, ñòóï³íü âèÿâëåííÿ
ïàòîëîã³¿, õèáíî-ïîçèòèâí³ ³ õèáíî-íåãàòèâí³ ðåçóëü-
òàòè);

— âèêîðèñòàííÿ ðåã³îíàëüíèõ íîðìàòèâíèõ çíà-
÷åíü á³îõ³ì³÷íèõ ìàðêåð³â, âðàõîâóþ÷è ñòàòèñòè÷íî çíà-
÷óù³ â³äì³ííîñò³ ó ìåä³àíàõ ïîêàçíèê³â çàëåæíî â³ä àíà-
ë³òè÷íîãî ìåòîäó, òàê ³ ïîð³âíÿíî ³ç íîðìàòèâíèìè çíà-
÷åííÿìè, íàäàíèìè âèðîáíèêàìè â ³íñòðóêö³ÿõ äî òåñò-
ñèñòåì.

Çà ðåçóëüòàòàìè àíàë³çó áëèçüêî 50 òèñÿ÷ çðàçê³â
êðîâ³ ïàö³ºíòîê ó òåðì³íàõ 11+0 — 13+6 òèæí³â âàã³ò-
íîñò³ áóëî ðîçðàõîâàíî íîðìàòèâí³ çíà÷åííÿ fâ-ÕÃ ³
ÐÀÐÐ-À ïðè ô³ç³îëîã³÷í³é âàã³òíîñò³, ÿê³ ìîæóòü âèêî-
ðèñòîâóâàòèñÿ ó ðîáîò³ âñ³õ ìåäè÷íèõ çàêëàä³â, ùî çàé-
ìàþòüñÿ á³îõ³ì³÷íèì ñêðèí³íãîì âàã³òíèõ (òàáë. 2).
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Òàáëèöÿ 2

Áàçîâ³ ð³âí³ ÐÀÐÐ-À ³ fâ-ÕÃ ó 1 òðèìåñòð³ âàã³òíîñò³

ìàíèõ ðåçóëüòàò³â îáñòåæåííÿ. Îö³íêà ÿêîñò³ äîçâîëÿº
ïðîñòåæèòè çà ð³âíåì âèÿâëåííÿ ïàòîëîã³¿ òà â³äïîâ³äí-
³ñòþ ðåçóëüòàò³â âèçíà÷åíèì êðèòåð³ÿì. Ìåíåäæìåíò
ÿêîñò³ çàáåçïå÷óº åï³äåì³îëîã³÷íó îö³íêó âïëèâó ïðåíà-
òàëüíîãî ãåíåòè÷íîãî ñêðèí³íãó íà ÷àñòîòó âðîäæåíèõ
âàä ðîçâèòêó ³ ïðèéíÿòòÿ íåîáõ³äíèõ óïðàâë³íñüêèõ
ð³øåíü.

Êîìïîíåíòè ñèñòåìè êîíòðîëþ ò³ñíî ïîâ’ÿçàí³ ì³æ
ñîáîþ, òàê ÿê ê³íöåâîþ ì³ðîþ çàáåçïå÷óþòü îäèí ðåçóëü-
òàò — âèñîêó åôåêòèâí³ñòü ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè
âðîäæåíèõ âàä ðîçâèòêó. Òèì íå ìåíøå, êîæåí ç íèõ ìàº
îñîáëèâ³ àëãîðèòìè. Äëÿ ñèñòåìàòèçàö³¿ îñòàíí³õ çàïðî-
ïîíîâàíî òðè ð³âí³ êîðîòêîñòðîêîâîãî ³ äîâãîñòðîêîâî-
ãî ìîí³òîðèíãó ðåçóëüòàò³â ïðåíàòàëüíîãî ñêðèí³íãó.

Ùîì³ñÿ÷íèé ð³âåíü êîíòðîëþ ïðîâîäèòü ïåðñîíàë
ëàáîðàòîð³¿/öåíòðó çà äâîìà êðèòåð³ÿìè — ðîçïîä³ë îò-
ðèìàíèõ äàíèõ â³äíîñíî ìåä³àíè ³ â³äñîòîê ïîçèòèâíèõ
ðåçóëüòàò³â ñêðèí³íãó (ê³ëüê³ñòü æ³íîê, ÿê³ âêëþ÷åí³ äî
ãðóïè âèñîêîãî ðèçèêó). Ïðè çàäîâ³ëüí³é ÿêîñò³ ïðîãðà-
ìè ìåä³àíà ìàðêåðó ó áóäü-ÿêèõ 100 îáðàíèõ çðàçêàõ ïî-
âèííà ëåæàòè ó ï’ÿòèâ³äñîòêîâîìó ä³àïàçîí³ íàâêîëî çíà-
÷åííÿ 1 ÌîÌ, òîáòî ì³æ 0,95 ÌîÌ òà 1,05 ÌîÌ. Â³äñî-
òîê ñêðèí³íã-ïîçèòèâíèõ ðåçóëüòàò³â î÷³êóºòüñÿ ð³âí³
5%, òîáòî, îòðèìàí³ çíà÷åííÿ ó 3% àáî 7% âæå ñâ³ä÷àòü
ïðî ìîæëèâ³ ïîõèáêè ³ º âàæëèâèì ðàíí³ì ³íäèêàòîðîì
³ñíóþ÷î¿ ïðîáëåìè. Ìîí³òîðèíã çà öèìè äâîìà êðèòåð³ÿ-
ìè äîçâîëÿº ñâîº÷àñíî ïîáà÷èòè ³ âèïðàâèòè ñèñòåìí³
ïîìèëêè â ëàáîðàòîðíèõ àáî ôóíêö³îíàëüíèõ äîñë³äæåí-
íÿõ. Íàïðèêëàä, âèçíà÷èòè ë³êàð³â ç ÓÇÄ àáî ëàáîðàòîð-
íèé ïåðñîíàë, ÷è¿ âèì³ðþâàííÿ/îö³íêè â³äõèëÿþòüñÿ â³ä
ñòàíäàðòíèõ.

Äðóãèì âàæëèâèì ôàêòîðîì º ôóíêö³îíóâàííÿ ïî-
ñò³éíî ä³þ÷î¿ óí³ô³êîâàíî¿ ñèñòåìè êîíòðîëþ ÿêîñò³ òà
àóäèòó — îñíîâíî¿ ëàíêè, ùî ïîºäíóº ì³æ ñîáîþ âñ³
ñêðèí³íãîâ³ ìåòîäè ³ çàáåçïå÷óº åôåêòèâíå ïðîâåäåííÿ
êîìïëåêñó äîïîëîãîâèõ îáñòåæåíü. Çàñíîâóþ÷èñü íà ïî-
ïåðåäíüî âèçíà÷åíèõ ëàáîðàòîðíî-ä³àãíîñòè÷íèõ ñòàí-
äàðòàõ, âñòàíîâëåíèõ ïîïóëÿö³éíèõ îñîáëèâîñòÿõ ðîç-
ïîä³ëó ìàðêåð³â â íîðì³ ³ ïðè ïàòîëîã³ÿõ ïëîäà, âëàñíîìó
äîñâ³ä³ ïðîâåäåííÿ ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè, íàìè ðîç-
ðîáëåíî ³ âïðîâàäæåíî êîìïëåêñíó ñèñòåìó, ÿêà ì³ñòèòü
4 êîìïîíåíòè — âíóòð³øí³é êîíòðîëü ÿêîñò³; ïåðåâ³ðêó,
îö³íêó ³ ìåíåäæìåíò ÿêîñò³ (ðèñ.3).

Ðèñ. 3. Êîìïîíåíòè ñèñòåìè ÿêîñò³ ïðåíàòàëüíîãî
ãåíåòè÷íîãî ñêðèí³íãó

Âíóòð³øí³é êîíòðîëü ÿêîñò³ íàïðàâëåíèé íà çàáåç-
ïå÷åííÿ òî÷íîñò³ âèêîíàííÿ ñêðèí³íãîâèõ äîñë³äæåíü.
Ïåðåâ³ðêà ÿêîñò³ ãàðàíòóº êîíòðîëü çà êîðåêòí³ñòþ îòðè-

Твердофазний двосайтовий імóнофлóоресцентний 
аналіз (тест-системи”Delfia”) 

Імóнофлóоресцентний аналіз технолоãією 
TRACE 

(тест-системи “BRAHMS”) 

Термін ваãітності 
(тижнів+днів) 

РAPP-A  
(медіана МО/л) 

fв-ХГ 
(медіана,нã/мл) 

РAPP-A  
(медіана, МО/л) 

fв-ХГ 
(медіана, нã/мл) 

11 + 0 1,88 58,17 1,34 50,16 
11 + 1 1,98 51,31 1,48 48,32 
11 + 2 2,24 49,88 1,54 47,35 
11 + 3 2,31 48,92 1,67 45,52 
11 + 4 2,57 45,01 1,80 43,78 
11 + 5 2,68 44,16 1,86 42,95 
11 + 6 2,93 43,05 2,00 41,43 
12 + 0 2,94 42,71 2,14 40,00 
12 + 1 3,09 40,81 2,28 38,67 
12 + 2 3,36 41,37 2,43 37,45 
12 + 3 3,53 40,95 2,59 36,31 
12 + 4 3,75 40,47 2,75 35,26 
12 + 5 3,97 38,03 2,92 34,30 
12 + 6 4,27 36,95 3,10 33,42 
13 + 0 4,65 35,44 3,28 32,60 
13 + 1 4,79 34,81 3,46 31,85 
13 + 2 5,03 33,12 3,66 31,15 
13 + 3 5,52 33,17 3,86 30,52 
13 + 4 5,89 29,94 4,08 29,95 
13 + 5 6,36 29,69 4,31 28,43 
13 + 6 6,99 27,11 4,74 25,74 
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Ùîð³÷íèé ð³âåíü êîíòðîëþ äîçâîëÿº ïðîâîäèòè äîâ-
ãîñòðîêîâó îö³íêó ÿêîñò³ âèçíà÷åíèì ðåôåðåíñ-öåíòðîì.
Â³í ïðîâîäèòüñÿ çà íàñòóïíèìè êðèòåð³ÿìè: ñòóï³íü âè-
ÿâëåííÿ ïàòîëîã³¿ ³ ÷èñëî õèáíî-ïîçèòèâíèõ ðåçóëüòàò³â
(ÕÏÐ). Äëÿ òîãî, ùîá ðåôåðåíñ-öåíòð ì³ã êîðåêòíî ïðî-
âîäèòè çîâí³øíþ îö³íêó ÿêîñò³, âñ³ çàëó÷åí³ äî ïðîãðàìè
ìåäè÷í³ çàêëàäè ïîâèíí³ ñóâîðî äîòðèìóâàòèñÿ ºäèíèõ
ëàáîðàòîðíî-ä³àãíîñòè÷íèõ ñòàíäàðò³â.

Âèõîäÿ÷è ³ç âëàñíèõ ðåçóëüòàò³â ³ ðåêîìåíäàö³é
ïðîâ³äíèõ ì³æíàðîäíèõ öåíòð³â ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñ-
òèêè, ïîêàçíèêàìè çàäîâ³ëüíî¿ ÿêîñò³ ñêðèí³íãîâî¿ ïðî-
ãðàìè 1 òðèìåñòðó º ñòóï³íü âèÿâëåííÿ õðîìîñîìíî¿
ïàòîëîã³¿ íå íèæ÷å çà 80% ïðè ð³âí³ ÕÏÐ 5-6%. Äîá-
ðîþ ÿê³ñòþ îáñòåæåííÿ ìîæíà ââàæàòè äåòåêö³þ 85-
90% ïðè ð³âí³ ÕÏÐ 3-5%. Âèñîêîþ ÿê³ñòþ ïðåíàòàëü-
íîãî ñêðèí³íãó º ñòóï³íü âèÿâëåííÿ ïàòîëîã³¿ 90-95% ç
â³äïîâ³äíèì ð³âíåì ÕÏÐ 1-3%. Á³ëüø âèñîêîãî ñòó-
ïåíÿ âèÿâëåííÿ ïàòîëîã³¿ íà òåïåð³øí³é ÷àñ íå äîñÿãíó-
òî â æîäí³é êðà¿í³ [6].

Òðåò³é ð³âåíü ìîí³òîðèíãó — åï³äåì³îëîã³÷íèé,
êðèòåð³ºì îö³íêè ÿêîãî º ïîïóëÿö³éíà ÷àñòîòà âðîäæå-
íèõ âàä ðîçâèòêó ó ðåã³îí³ ïðîâåäåííÿ ìàñîâèõ ñêðèí-
³íãîâèõ ïðîãðàì ³ ó ìàñøòàáàõ âñ³º¿ êðà¿íè. Òåíäåíö³¿ ó
ïîøèðåíîñò³ âðîäæåíî¿ ïàòîëîã³¿ âèçíà÷àþòüñÿ çà ñòî-
ðîæîâîþ ïàòîëîã³ºþ, ÿêà ìàº âèñîêó ïîïóëÿö³éíó ÷àñ-
òîòó ³ íå ñêëàäàº òðóäíîù³â äëÿ êîðåêòíî¿ ä³àãíîñòèêè â
ïîñòíàòàëüíîìó ïåð³îä³ — õðîìîñîìí³ àíåóïëî¿ä³¿ (òðè-
ñîì³¿ 21-1, 18-é, 13-é õðîìîñîì), âàäè íåðâîâî¿ òðóá-
êè, âàäè ïåðåäíüî¿ ÷åðåâíî¿ ñò³íêè, ïåâí³ ìíîæèíí³ âàäè
ðîçâèòêó.

Òàêèé àíàë³ç ïðîâåäåíî íàìè ó Äîíåöüêî¿ îáëàñò³ çà
2006-2011 ðîêè. Ñóìàðíà ÷àñòîòà âðîäæåíèõ âàä ðîçâèò-
êó ñåðåä íîâîíàðîäæåíèõ ñêëàëà 16,1‰ (ñåðåäí³é ïî-
êàçíèê ïî Óêðà¿í³ 20,6‰), ÷àñòîòà ñèíäðîìó Äàóíà —
0,43‰ ïðè ñåðåäíüî óêðà¿íñüêîìó ïîêàçíèêîâ³ 0,9‰.
Ïèòîìà âàãà âðîäæåíèõ âàä ðîçâèòêó ó ïðè÷èíàõ ìàëþ-
êîâî¿ ñìåðòíîñò³ çíèçèëàñÿ ó Äîíåöüê³é îáëàñò³ ç 22,2‰
ó 2006 ðîö³ äî 18,8‰ ó 2011 ðîö³. Ö³ äàí³ ï³äòâåðäæóþòü
âèñîêó åôåêòèâí³ñòü îáðàíî¿ íàìè ñòðàòåã³¿ äîïîëîãîâî-
ãî îáñòåæåííÿ âàã³òíèõ æ³íîê.

Âèñíîâêè
Äîïîëîãîâà ä³àãíîñòèêà âðîäæåíî¿ òà ñïàäêîâî¿ ïà-

òîëîã³¿, ÿêà áàçóºòüñÿ íà ìàñîâîìó ïðåíàòàëüíîìó ãåíå-
òè÷íîìó ñêðèí³íãó 1-ãî òðèìåñòðó âàã³òíîñò³, º ãîëîâ-
íèì ðåçåðâîì äëÿ çíèæåííÿ ÷àñòîòè âðîäæåíèõ âàä ðîç-
âèòêó. Çà óìîâè ñòàíäàðòèçàö³¿ êîæíîãî ä³àãíîñòè÷íîãî
åòàïó òà âïðîâàäæåííÿ ïîñò³éíî ä³þ÷î¿ ñèñòåìè êîíòðî-
ëþ ÿêîñò³ ³ àóäèòó ðåçóëüòàò³â, ðàíí³é êîìá³íîâàíèé óëü-
òðàçâóêîâèé òà á³îõ³ì³÷íèé ñêðèí³íã ïîâèíåí ñòàòè «çî-
ëîòèì» ñòàíäàðòîì êîìïëåêñíî¿ ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòè-
êè â Óêðà¿í³.
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ÂÎÇÌÎÆÍÎÑÒÈ È ÓÑËÎÂÈß
ÝÔÔÅÊÒÈÂÍÎÑÒÈ. ÐÅÃÈÎÍÀËÜÍÛÉ ÎÏÛÒ

Àðáóçîâà Ñ.Á., Íèêîëåíêî Ì.È.

Ðåçþìå. Â ðàáîòå ñóììèðîâàíû ðåçóëüòàòû ïðåíàòàëü-
íîãî ãåíåòè÷åñêîãî ñêðèíèíãà 1-ãî òðèìåñòðà ïî ñèñòåìå
OSCAR â Äîíåöêîì îáëàñòíîì ñïåöèàëèçèðîâàííîì öåí-
òðå ìåäèöèíñêîé ãåíåòèêè. Ñòåïåíü âûÿâëåíèÿ ñèíäðîìà
Äàóíà ñîñòàâèëà 93,1% ïðè óðîâíå ëîæíî-ïîëîæèòåëü-
íûõ ðåçóëüòàòîâ 1,2%. Îïèñàíû îñíîâíûå ìåòîäè÷åñêèå
òðåáîâàíèÿ ê áèîõèìè÷åñêîìó ñêðèíèíãó, ïðèâåäåíû ðàñ-
ñ÷èòàííûå ìåäèàíû áèîõèìè÷åñêèõ ìàðêåðîâ â 11+1-
13+6 íåäåëü áåðåìåííîñòè. Îáîñíîâàíû îïðåäåëÿþùèå
óñëîâèÿ äîñòèæåíèÿ âûñîêîé ýôôåêòèâíîñòè ðàííåé ïðå-
íàòàëüíîé äèàãíîñòèêè — ñîáëþäåíèå åäèíûõ ëàáîðàòîð-
íî-äèàãíîñòè÷åñêèõ ñòàíäàðòîâ è âíåäðåíèå ñèñòåìû êîí-
òðîëÿ êà÷åñòâà è àóäèòà ðåçóëüòàòîâ.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: äîðîäîâàÿ äèàãíîñòèêà, ïðåíàòàëü-
íûé ãåíåòè÷åñêèé ñêðèíèíã, âðîæäåííûå ïîðîêè ðàç-
âèòèÿ, õðîìîñîìíàÿ ïàòîëîãèÿ

PRENATAL SCREENING IN THE 1ST

TRIMESTER OF PREGNANCY — DIAGNOSTIC
ABILITIES AND EFFICIENCY’ CONDITIONS.

REGIONAL EXPERIENCE.

Arbuzova S.B., Nikolenko M.I.

Summary. The results of the 1st trimester prenatal
screening by OSCAR scheme in the Donetsk Regional Centre
for Medical Genetics and Prenatal Diagnosis were
summarized. The detection rate of Down syndrome was
93,1% with the false-positive rate of 1,2%. Both the main
methodological requirements for biochemical screening and
the medians of biochemical markers in the 11+1-13+6 weeks
of pregnancy were described. It was justified that the key
conditions of high prenatal screening efficiency were the
mauntenance of laboratory-diagnostic standards and
introduction of the quality control system.

Key words: prenatal diagnosis, prenatal genetic screening,
congenital malformations, chromosomal pathology
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