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СВОБОДНОЦИРКУЛИРУЮЩАЯ ДНК (сцДНК) 
– самый точный скрининг на хромосомную патологию

Происхождение cfDNA – 
апоптотические клетки:

   Материнский кровоток

- Адипоциты

- Лейкоциты

   Плод 

- Клетки плаценты (трофобласта) 
в материнском кровотоке
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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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Показания 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. 
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Методика НИПС

Порог фетальной фракции – 3,5%

Срок беременности – от 10 недель

Выявляемы синдромы – от 1 до 31

Срок выполнения тоста – до 8 дней

Подходит для носителей донорских клеток, 
многоплодной беременности, в случае 
редукции эмбриона
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НИПС расширенный             Синдромы

Синдром Дауна

Синдром Эдвардса 

Синдром Патау 

Синдром Тернера 

Синдром Клайнфельтера

Синдром ХХХ

Синдром Якобса

Синдром делеции 1р36

Синдром Ди Джорджи

Синдром Ангельмана

Синдром Прадела-Вилли

Синдром кошачьего крика

19 моногенных синдромов у матери

выполняются с   10 недель беременности
Все тесты выполнятся в Лаборатории Геномед

НИПС 12 НИПС 5 НИПС Т21



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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Частота аутосомно-рецессивных заболеваний 

Каждый человек – гетерозиготный носитель АР 
заболеваний

Тяжелые клинические проявления

Отсутствие лечения

При носительстве мутаций обоими родителями, 
риск рождения больного ребенка – 25%

Частота среди 
новорожденных

Заболевание

Муковисцидоз

ВДКН

Фенилкетонурия

Галактоземия

Альбинизм

Алкаптонурия

Гомоцистинурия

1/1600- 1/3000

1/5000

1/10 000

1/28 000

1/40 000

1/100 000

1/150 000

1/20- 1/28

1/33

1/50

1/77

1/100

1/160

1/195

Частота 
гетерозигот
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Плацентарный мозаицизм – основная причина 
ложных результатов НИПС

Мозаичная 
бластоциста

Возможный 
ложноотрицательный 

результат

Возможный 
ложноположительный 

результат
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Противопоказания к НИПС

1

2

3

4

Пересадка костного мозга

Онкологические заболевания матери

Редукция одного эмбриона в анамнезе, донорская яйцеклетка, 

многоплодная беременность- для НИПС расширенный

Наличие УЗ-маркеров хромосомной патологии плода
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