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Сучасні досягнення пренатальної діагностики дозволяють вия-
вити широкий спектр вродженої та спадкової патології вже на
ранніх термінах вагітності при виборі оптимальної стратегії та
стандартизації кожного етапу обстеження, функціонуванні сис-
теми відповідної підготовки кадрів, контролю якості й аудиту ре-
зультатів. У роботі на підставі результатів власного 12-річного
досвіду проведення пренатального генетичного скринінгу І три-
местра визначено необхідні організаційні умови його ефектив-
ності. 
Ключові слова: допологова діагностика, пренатальний генетич�
ний скринінг, вроджені вади розвитку, хромосомна патологія.

Розроблення скринінгових методів допологового обстеження,
спрямованих на популяцію в цілому, дає можливість вплину>

ти на частоту поширеної вродженої патології. Пренатальний гене>
тичний скринінг, який поєднує лабораторні і клініко>діагностичні
методи, став невід’ємною частиною комплексної допологової діаг>
ностики, довівши в усьому світі свою високу ефективність. Уста>
новлено, що в разі застосування сучасних методів пренатальної
діагностики можна виявити до 95% хромосомних анеуплоїдій і до
80% поширених вроджених вад розвитку (ВВР) плода [1, 6, 9–13].
Водночас, незважаючи на те, що допологові скринінгові обстежен>
ня проводять у багатьох регіонах, частота ВВР в Україні протягом
останніх десятиріч все ще залишається високою, а малюкова
смертність у 20–30% спричинена генетичною патологією [3, 5]. Це
зумовлює необхідність вибору ефективної науково обґрунтованої
концепції пренатальної діагностики вродженої та спадкової пато>
логії і прийняття на її основі відповідної національної Програми.

Мета роботи: узагальнення власного 12>річного досвіду про>
ведення пренатального генетичного скринінгу І триместра
вагітності та визначення основних організаційних положень для
ранньої ефективної профілактики ВВР.

МАТЕРІАЛИ ТА МЕТОДИ

Проаналізовано результати 98 360 скринінгових досліджень в
11+1 – 13+6 тиж вагітності з відомими катамнестичними даними.
Комплекс методів включав ультразвукове дослідження (УЗД),
біохімічний скринінг маркерів материнської сироватки, розраху>
нок індивідуального ризику вагітної та інвазивні маніпуляції у
сформованих групах високого генетичного ризику. Усі етапи про>
водили безпосередньо в нашому Центрі за системою OSCAR (One
Stop Clinic for Assesment of Risk), що передбачає отримання ре>
зультатів протягом 1–2 днів.

Протокол УЗД І триместра, яке проводили під час КТР плода
від 45 мм до 84 мм, обов’язково включає оцінку ехографічних мар>
керів хромосомної патології (товщина комірцевого простору, на>
явність/відсутність кісток носу; фронтомаксилярний кут, три>
куспідальна регургітація, кровотік у венозній протоці), а також
анатомічних структур (головного мозку, серця, шлунка, нирок, се>
чового міхура та кінцівок).

Рівні біохімічних маркерів І триместра – плацентарного білка
PAPP>A (pregnancy associated plasma protein A) і вільної >субоди>

ниці хоріонічного гонадотропіну (fв>ХГ) вимірюються методом
імунофлуоресцентного TRACE>аналізу на тест>системах вироб>
ництва «BRAHMS» (Німеччина). Розрахунок індивідуального ге>
нетичного ризику виконують за допомогою комп’ютерної програ>
ми «Astraia» (Німеччина). Порогові значення індивідуального ри>
зику: для синдрому Дауна (СД) – 1/250, для синдромів Едвардса
/Патау – 1/100.

У Центрі, який наразі єдиний в Україні отримав акредитацію
у міжнародній організації Fetal Medicine Foundation (FMF, Вели>
ка Британія), впроваджено систему контролю якості. Усі лікарі
пренатальної діагностики Центру мають ліцензії FMF, проходять
щорічний аудит своїх результатів. Разом із внутрішнім контролем
щомісяця проводять зовнішній контроль якості біохімічного
скринінгу в європейській системі UK NEQAS.

Інвазивні маніпуляції включають біопсію ворсин хоріона,
трансабдомінальний амніоцентез, трансабдомінальну біопсію
плаценти, кордоцентез. Виготовлення препаратів метафазних
хромосом з біоптату плаценти проводять «прямим» методом [2].
Для культивування амніотичної рідини використовують стан>
дартну методику з власними модифікаціями [7]. 

Отримані результати аналізували за допомогою методів
варіаційної статистики, мета>аналізу із використанням
комп’ютерних програм «Statistica», версія 6.0 (StatSoft Inc.,
США) та Microsoft Excel, версія 7.0 (Microsoft, США). 

РЕЗУЛЬТАТИ ДОСЛІДЖЕННЯ 

ТА ЇХ ОБГОВОРЕННЯ

Узагальнено результати комбінованого ультразвукового та
біохімічного скринінгу І триместра в обстеженій вибірці (таблиця).

Усього до групи високого ризику хромосомної патології пло>
да було включено 1485 вагітних (1,5%). У групі ризику виявлено
309 випадків патології, включаючи 267 анеуплоїдій хромосом,
спектр якої представлено на малюнку.

Найбільшу кількість склав СД (164 випадки), загальний
ступінь виявлення якого був 93,1%, що суттєво перевищує цей
показник у ІІ триместрі – 68,9% [9,14]. Кількість хибнопози>
тивних результатів в обстеженій вибірці – 1,2%, частота вияв>
лення хромосомної патології – 1/5 інвазивних досліджень
(порівняно із 1/27 у ІІ триместрі), що свідчить про високу
ефективність формування груп ризику саме за даними ранньо>
го скринінгу. Залишається обов’язковим і обстеження у ІІ три>
местрі – УЗД, насамперед для діагностики ВВР з пізньою
маніфестацією, та біохімічний скринінг: аналіз альфа>фетопро>
теїну, fв>ХГ та некон’югованого естріолу для вперше звернув>
шихся жінок, або аналіз одного альфа>фетопротеїну для жінок,
обстежених у І триместрі.

Слід звернути увагу, що близько 60% дітей з хромосомною па>
тологією і 72% дітей із ВВР було діагностовано у вагітних молод>
шого віку, переважна більшість яких не мала обтяженого аку>
шерського або родинного анамнезу. Тому немає іншої альтернати>
ви ефективно виявляти вроджену патологію плода в цій групі, ніж
масове пренатальне генетичне скринінгове обстеження. Тим не
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менше, на особливу увагу заслуговує і комплексна допологова
діагностика у жінок старшого віку. Наші результати свідчать, що
призначення інвазивних обстежень всім без виключення вагітним
віком 35 років – невиправдано. Необхідні диференційований
підхід та оцінювання індивідуального генетичного ризику для
кожної жінки. 

Згідно з даними таблиці, ранній комбінований скринінг був
проведений 8262 вагітним старшого віку. Виходячи з традиційних
показань до призначення інвазивних маніпуляцій, слід було про>
вести 8262 інвазивні процедури. Фактично до групи ризику було
включено тільки 9,2% жінок (764 особи). Кількість необхідних
інвазивних маніпуляцій в цілому скоротилася майже на 90%. До
групи ризику було включено тільки 7% жінок віком 35 років, 12%
– 36 років, 16% – 37 років, 24% – 38 років, 33% – 39 років. 

Диференційований підхід до ведення вагітних старших віко>
вих груп особливо важливий в Україні, оскільки при загальній
тенденції до дітонародження у молодому віці, вагітні старші 35
років – це в основному жінки, які з різних причин, частіше аку>
шерсько>гінекологічних, не могли мати дитину раніше. Призна>
чення інвазивних маніпуляцій спричинює у цих жінок особливу
заклопотаність, і у випадках обтяженого акушерсько>гінеко>
логічного анамнезу може бути пов’язано з більшим ризиком пере>
ривання вагітності, ніж із ризиком народження хворої дитини. 

У цілому, віковий розподіл обстеженої вибірки співпадає з
відомостями щодо вікового складу породілей України [4] і
свідчить про те, що пренатальний скринінг у реґіоні є масовою
програмою, а не тестуванням у селективно відібраній групі. Це до>
зволяє робити обґрунтовані висновки щодо основних положень
проведення пренатального скринінгу. 

Про високі діагностичні можливості скринінгової програми
пренатальної діагностики ВВР у І триместрі вагітності свідчить
показник виявлення хромосомної патології, який, за нашими ре>
зультатами, склав 1/5 інвазивних обстежень. Крім того, ще однією

перевагою раннього пренатального скринінгу є його висока діаг>
ностична значущість для виявлення широкого спектра ВВР плода
нехромосомної етіології, у тому числі летальних вад. Власні дані
свідчать, що вже у І триместрі вагітності для діагностики доступні
близько 74% вад ЦНС, 85% дефектів передньої черевної стінки,
39% вад сечовидільної системи, 58% вад опорно>рухового апарату,
38% вроджених вад серця плода, 62% множинних ВВР. 

Запорукою досягнення таких показників стали дотриман>
ня єдиних методичних вимог, лабораторно>діагностичних
стандартів, впровадження уніфікованої системи контролю
якості і аудиту. 

Слід зазначити, що за останні роки збільшилася кількість
фахівців, які проходили підготовку на базі нашого Центру і брали
участь у конгресах та з’їздах, які ми проводили з провідними
світовими експертами. Загальний рівень пренатальної діагности>
ки в останні роки дійсно покращився. Проте, згідно з аналізом ста>
тистичних та демографічних даних високу результативність пре>
натальної діагностики у ході масового скринінгу не було досягну>
то в інших регіонах України. Основними чинниками, які зумов>
люють таку ситуацію в країні в цілому, стали такі. 

1. Скринінгові обстеження (ультразвукові та біохімічні), які
повинні складати єдиний комплекс обстежень, переважно прово>
дять окремо, без взаємозв’язку з діагностичними обстеженнями і
аналізу їхньої ефективності. 

2. Не проводять співставлення числа виявленої патології,
кількості хибнопозитивних та хибнонегативних результатів.

3. У більшості закладів відсутні або не відповідають сучасним
вимогам програми з розрахунку індивідуального ризику вагітної.

4. Не дотримуються єдиної методології проведення
біохімічного скринінгу. Багато закладів проводять такі обстежен>
ня без належної трактовки результатів, що дискредитує цей висо>
коінформативний метод взагалі.

5. Кількість кваліфікованих фахівців ультразвукової прена>
тальної діагностики залишається вкрай малою. Наприклад, станом
на 01.04.13 в Україні налічується тільки 25 лікарів УЗД (включаю>
чи 8 лікарів з нашого Центру), що отримали міжнародний сер>
тифікат, який підтверджує належну підготовку з вимірювання
двох базових ехографічних маркерів І триместра – комірцевого
простору та кістки носу. Це зовсім неспівставне з іншими євро>
пейськими країнами і майже в 50 разів менше порівняно з Росією.

Для того щоб змінити ситуацію в країні на краще, необхідно:
1. Затвердити уніфіковані клінічні протоколи проведення

комплексної пренатальної діагностики, які будуть містити біое>
тичні положення, єдині лабораторно>діагностичні стандарти,
термінологію, критерії трактовки результатів.

2. Створити у кожній області мережу закладів першого та дру>
гого рівня, що здійснюють скринінгові допологові обстеження.
Визначити відповідальну установу (заклад третього рівня), де в
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повному обсязі вже впроваджено весь комплекс сучасних
досліджень і на яку буде покладено координаційні функції. 

3. Забезпечити функціонування постійно діючої уніфікованої
системи контролю якості – основної ланки, що поєднує всі
скринінгові методи і зумовлює ефективне проведення комплексу
допологових обстежень.

Двома основними складовими такої системи є: 
а) внутрішній контроль якості, який дозволяє своєчасно вия>

вити та виправити системні помилки в лабораторних або
функціональних дослідженнях і здійснюється безпосередньо у
кожному закладі. Він включає: точне дотримання методики вико>
нання досліджень; аналіз збіжності та відтворюваності резуль>
татів; оцінювання правильності вимірювання ультразвукових та
біохімічних маркерів, обсягів зібраної анамнестичної інформації,
розрахунку індивідуального ризику вагітної; 

б) зовнішній аудит результатів, до якого залучені
відповідальні координувальні установи/референс>центри. Основ>
ними завданнями аудиту є:

> оцінювання якості проведених на місцях обстежень, що до>
зволяє простежити за ступенем виявлення патології, числом хиб>
нопозитивних та хибнонегативних результатів. Виходячи із влас>
них результатів і рекомендацій провідних міжнародних центрів
пренатальної діагностики, показниками задовільної якості
скринінгової програми І триместра є ступінь виявлення хромосо>
мної патології не нижче за 80% при рівні хибно позитивних ре>
зультатів (ХПР) 5–6%. Доброю якістю обстеження можна вважа>
ти детекцію 85–90% при рівні ХПР 3–5%. Високою якістю прена>
тального скринінгу є ступінь виявлення патології 90–95% з
відповідним рівнем ХПР 1–3%; 

> менеджмент якості, який забезпечує епідеміологічне оціню>
вання впливу пренатального генетичного скринінгу на частоту
ВВР і прийняття необхідних організаційних рішень. 

Головна роль у профілактиці вродженої та спадкової патології
належить медико>генетичній службі, і в умовах реформування си>
стеми перинатальної допомоги надзвичайно важливо зберегти її
структуру. У багатьох областях України функції відповідальних
координувальних закладів з пренатальної діагностики регіональ>
ного рівня вже виконують заклади медико>генетичної служби, в
яких впроваджено всі сучасні методи допологової діагностики. Це
повністю виправдане, оскільки верифікація пренатального діагно>
зу часто потребує спеціалізованих поглиблених генетичних обсте>

жень. Крім того, метою пренатальної діагностики є не тільки сам
факт своєчасного виявлення патології, але й визначення її етіології
і типу успадкування, проведення медико>генетичного консульту>
вання і визначення прогнозу потомства в родині на майбутнє. 

ВИСНОВКИ

Власний досвід проведення допоголової діагностики свідчить,
що широкий спектр вродженої та спадкової патології можна вия>
вити пренатально, у тому числі у І триместрі вагітності. Проте,
визначальними умовами ефективності програми є вдосконалення
системи організаційних заходів, стандартизація кожного діагнос>
тичного етапу та впровадження постійно діючої системи контро>
лю якості і аудиту результатів. 

Стратегия пренатального скрининга врожденной и
наследственной патологии в условиях реформироQ
вания перинатальной помощи
С.Б. Арбузова, В.М. Астахов, М.И. Николенко

Современные достижения пренатальной диагностики позволяют вы>
явить широкий спектр врожденной и наследственной патологи уже на
ранних сроках беременности при выборе оптимальной стратегии и
стандартизации каждого этапа обследования, функционировании сис>
темы подготовки кадров, контроля качества и аудита результатов. В ра>
боте на основе результатов 12>летнего собственного опыта проведения
пренатального генетического скрининга І триместра определены необ>
ходимые организационные условия его эффективности.
Ключевые слова: дородовая диагностика, пренатальный генетический
скрининг, врожденные пороки развития, хромосомная патология.

Strategy of prenatal screening for congenital 
and hereditary pathology within the framework 
of perinatal care
S.B. Arbuzova, V.M. Astahov, M.I. Nikolenko

Developments of prenatal diagnosis permit to detect a wide spectrum of con>
genital and hereditary pathology in early gestational age. It requires to set an
optimal screening strategy, to provide standartization of every examinations’
stage, appropriate doctor’s training, system of quality control and audit. On
the bases of 12>years own experience in prenatal diagnosis the main condi>
tions for effective prevention of congenital birth defects were determined
Key words: prenatal diagnosis, prenatal genetic screening, congenital malfor�
mations, chromosomal pathology.
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