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ЕСТЬ ПРОБЛЕМА

КТО В ЗОНЕ РИСКА?

Число людей с синдромом Дауна увеличилось в России примерно на 30% за последние пять лет. 

К концу 2018 году  зарегистрировано примерно 19 тысяч пациентов с данной патологией1.

Риск рождения ребенка с синдромом Дауна увеличивается у женщин старше 35 лет, однако 

за счет более высоких показателей рождаемости у молодых женщин 80% детей с синдромом 

Дауна рождаются у женщин моложе 35 лет.

1https://www.rosminzdrav.ru/documents/9479-statisticheskaya-informatsiya-za
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Статистика по синдрому Дауна в России

в 2013году было рождено 1440 ребенка с tri21

в 2014 году было рождено 1502 ребенка с tri211

В 2017 году было рождено 1490 ребенка с tri212

По результатам Аудита в 2017 году было пропущено 

281 случаев синдрома Дауна у пациентов, которые 

прошли I комбинированный скрининг2

~ 19% плодов с синдромом Дауна пропускаются

1 https://www.rosminzdrav.ru/documents/9479-statisticheskaya-informatsiya-za-2014
2 Анализ результатов раннего пренатального скрининга  в Российской Федерации АУДИТ-2018 
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Биохимический скрининг:
взгляд экспертов

56 исследований

204 759 беременных

27 исследований, посвящены сравнению двух и более скрининговых тестов

Мета-анализ 9 комбинаций тестов показал лучшие результаты стратегий, включающих 
оценку возраста матери, free-βhCG и PAPP-A и позволяющих выявлять синдром Дауна 
в 7 случаях из 10
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Как повысить эффективность 
пренатальной диагностики?

НИПТ- Неинвазивный Пренатальный ДНК тест- 

метод для оценки риска хромосомной патологии 

у плода.

Анализ выполняется по ДНК плода, выделенной 

с крови матери.
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 Методика анализа

Материнская 
кровь

Плазма - ДНК 
матери и плода 

Генотип матери 
и плода

Секвенирование 
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Сравнение методов
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Скрининг I триместра

Материал 

Точность метода

Количество синдромов

Срок выполнения

Минимальный срокбеременности

Точный расчет риска при использовании д.к.

Возможность выявить другую патологию

Гормоны

80%

3

7-14 дней

11-13 недель

нет

нет

ДНК плода

99%

от 1 до 13

0т 2 до 7 дней

9-40 недель

да

да

НИПТ
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НИПС расширенный             PanoramaСиндромы

Синдром Дауна

Синдром Эдвардса 

Синдром Патау 

Синдром Тернера 

Синдром Клайнфельтера

Синдром ХХХ

Синдром Якобса

Триплоидия

Синдром делеции 1р36

Синдром Ди Джорджи

Синдром Ангельмана

Синдром Прадела-Вилли

Синдром кошачьего крика

19 моногенных синдромов у матери

9 недель 
беременности

10 недель 
беременности

10 недель 
беременности

10 недель 
беременности

10 недель 
беременности

Все тесты выполнятся в Лаборатории Геномед

НИПС 12 НИПС 5 НИПС Т21



Методика анализа по  cffDNA

НИПС Panorama
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Преимущества НИПС

Собственная, валидированная методика

Точность более 99%

Доступная цена

Быстрые сроки

Возможно проведение теста при: редукции одного эмбриона из двойне; двуплодной беременности; 
при использовании донорской яйцеклетки; у суррогатных матерей
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8 (800) 350-54-28Показания к проведению 
ДНК-скрининга
Скрининговое определение анеуплодий плода 

(включая определение частичных анеуплодий при 

наличии у плода несбалансированных транслокаций, 

ассоциированных с синдромами Дауна, Эдвардса 

и Пата) при одноплодной беременности всем 

женщинам, не имеющим противопоказаний. 



Микроделеционные синдромы

Встречаются часто

Сопровождаются тяжелой неврологической 
симптоматикой

Не зависят от возраста родителей

Разрыв хромосомы

Удаленный генетический 
материал

С-м Ангельмана                 

частота 1: 12 000 частота 1: 10 000 частота 1: 2 000 частота 1: 5 000частота 1: 20 000

Грубая ЗПМР

Грубая ЗРР

Эпилепсия

Атаксия

Задержка ПМР

Гипотония

Ожирение

Гипогонадизм

Задержка ПМР

ВПС

Гипоплазия тимуса

Иммунодефицит

Задержка ПМР

ВПР гортани

Гипотония

Микроцефалия

Задержка ПМР

Эпилепсия

Гипотония

Микроцефалия

Нарушение слуха 

и зрения

с-м Прадера-Вилли               с-м ДиДжорджи          с-м кошачьего крика            синдром 1р36  
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Моногенные синдромы

Муковисцидоз

Фенилкетонурия

Галактоземия

Тугоухость (SLC26A4)

Нейрональный цероидный липофусциноз

Тугоухость (GJB2)

Болезнь Вильсона ATP7B

Лейкоэнцефалопатия с вовлечением ствола
головного мозга и спинного мозга 
и повышением концентрации лактаты

Синдром Смита-Лемли-Опица

Болезнь Тея-Сакса

Мукополисахаридоз тип I

Синдром множественных врожденных 
аномалий гипотонии и судоррог тип I

Поликистоз почек с поликистозом печени 
или без него тип 4

Врожденное нарушение гликозилирования 
тип la

Диастрофическая дисплазия

Иммунокостная дисплазия Шимке

Синдром Ушера тип 2а

Гомоцистинурия

Врожденная непереносимость фруктозы

* Результаты анализа на носительство мутаций, ассоциированных с аутосомно-рецессивными заболеваниями, выдаются в отдельном заключении.

Носительство  
не выявлено

Носительство  
не выявлено

Носительство  
выявлено

Носительство  
выявлено

Обследование 

партнера

Низкий риск 

наследственного 

заболевания

Низкий риск 

наследственного 

заболевания

Риск наследственного 

заболевания 25%
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Клинический случай
8 (800) 350-54-28

УЗИ: 

ТВП- 1,5мм

НК+

Б\х

ХГЧ- 1,9мом

РАРР-а- 2,6мом

Риск:

Tri 21- 1:7 299 (низкий)

Tri 18- 1:17 921 (низкий)

Tri 13- 1:3 389 (низкий)

Пациентка К. – 33 года



Клинический случай
8 (800) 350-54-28

Кариотип плода 47,ХY + mar

УЗИ в 18-19 недель: Без патологии со стороны плода!



Клинический случай
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8 (800) 350-54-28860 плодов с синдромом Дауна 
выявлено за 6 лет

2013

Апрель

Первый тест 
Panorama

Трансфер 
технологии 

теста Panorama

Трансфер 
технологии теста 

Panorama по 
микроделеционным 

синдромам

10 000 
тестов 

20 000 
тестов 

35 000 
тестов 

Июль Март Февраль Октябрь Сентябрь

2016 2017 2018 2018 2019



Преимущества Panorama

Многоплодная беременность
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Panorama тест при двойни
клинический пример

8 (800) 350-54-28

Пациентка В. – 43 года
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Преимущества Panorama
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Триплоидия

Триплоидия 
подтверждена
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Пациентка П. 11-12 недель беременности



Плацентарный мозаицизм – основная причина 
ложных результатов НИПС

Мозаичная 
бластоциста

Возможный 
ложноотрицательный 

результат

Возможный 
ложноположительный 

результат

8 (800) 350-54-28



Клинический пример

УЗИ в сроке 12-13 недель:

ТВП 1,4мм, 

НК+

Б/х скрининг:

ХГЧ- 1.6 мом

РАРР-а- 0,2 мом

Риск:

tri 21- 1: 145 (низкий Astraia)
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Пациентка П. – 38 лет



Клинический пример

Амниоцентез:

Кариотип плода 46,XY

ХМА по околоплодным 

водам
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Клинический пример
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Низкий уровень фетальной фракции

1148 случая 
с низкой ФФ

984 (82%) 
нормальный 

кариотип

86 (6,4%) 
потеряли 

беременность

48 (3,5%) 
ХП

24 (1,8%) 
пороки плода по УЗИ

(кариотип неизвестен)
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Клинический пример
8 (800) 350-54-28

Пациентка С. – 32 года



Тест Panorama- 
результат:

Тест Panorama- 
результат перезабор:

Тест Panorama- 
результат перезабор 2:
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НИПТ на моногенные синдромы- Vistara
Поиск de novo мутаций в 30 генах

Общая частота моногенных заболеваний, 
выявляемых текстом Vistara, составляет

Chrosome DNA

1 на 600 - 
это чаще, чем 
синдром Дауна

8 (800) 350-54-28
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НИПТ на моногенные синдромы- Vistara

Кому показан тест

Кто может пройти 

Возраст отца более 45 лет

ВПР у плода, установленные по УЗИ

Желание женщины

Женщины с одноплодной беременностью

Женщины прошедшие ВРТ с донорскими 
клетками, с обязательным 
предоставление образца крови донора
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Алгоритм диагностики генетической 
патологии у плода

8 (800) 350-54-28

9 недель 
беременности

УЗИ в 11-13 
и 20-21 недель

XMA

NGS

НИПТ

низкий высокий

норма патология



@genomed.ru8-926-812-07-50 jk@genomed.ru dr.kievskaja
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