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Калк арасында тукум куума оорулар жана тубаса 
аномалиялар туруктуу өсүшүн белгиледи. Кош бойлуу кез-
де түйүлдүктүн куучу диагнозу артыкчылыктуу маселе-
лердин бири болуп саналат. Жүрүм-турумду ультра до-
буштук изилдөө (УДИ) менен тандап түйүлдүктүн анома-
лиясын өз убагында аныктоо мүмкүнчүлүгүн 1- триместр-
де билсе болот. ӨКН наристелердин өлүмүнүн түзүмү 
туруктуу экинчи орунду ээлейт. 

Негизги сөздөр: тубаса аномалиялар, түйүлдүк, кош 
бойлуулук, актуалдуулук, перинаталдык өлүм, эрте диаг-
ноз коюу, текшерүү.  

Отмечается  неуклонный рост наследственных бо-
лезней и врожденных аномалий среди населения. Диагнос-
тика пороков плода во время беременности имеет приори-
тетное значение. Проведение ультразвукового исследова-
ния (УЗИ) скрининга в 1-ом триместре позволит свое-
временно выявить порок плода. В структуре младенческой 
смертности врожденный порок развития (ВПР) занимает 
стабильно второе место. 

Ключевые слова: врожденные пороки, плод, беремен-
ность, актуальность, перинатальная смертность, ранняя 
диагностика, скрининг. 

There is a steady rise of hereditary diseases and 
congenital anomalies among the population. Diagnosis of 
malformations of the fetus during pregnancy is a priority. The 
conduct of ultrasonography (us) screening in the 1st trimester 
will allow time to identify a defect of the fetus. In the structure 
of infant mortality, congenital malformation (CDF) is a stable 
second place. 

Key words: congenital malformations, fetus, pregnancy, 
relevance, perinatal mortality, early diagnosis, screening. 

Врожденные пороки развития плода (ВПР) – 
одно из самых опасных осложнений беременности, 
которое выходит на первое место среди причин, 
приводящих к детской инвалидности и смертности. 
Появление на свет ребенка с врожденными дефек-
тами развития всегда ошеломляет семью, эта тема - 
одна из самых тяжелых [1]. 

В последние десятилетия - во всем мире отме-
чена тенденция к неуклонному ростураспространен-
ности наследственных болезней и врожденных ано-
малий (ВА) среди населения. По данным ВОЗ, на-
следственные болезни и врожденные пороки разви-
тия (ВПР) регистрируются у 5-5,5% новорожденных. 
При том лишь 1,5% из них обусловлены действием 
неблагоприятных   экзогенных   факторов:  во   время 

беременности, остальные имеют преимущественно 
генетическую природу. Около 40-50% ранней мла-
денческой (перинатальной) смертности и инвалид-
ности с детства, также обусловлены наследствен-
ными факторами, примерно 30% коек в детских ста-
ционарах заняты детьми с наследственной патоло-
гией, на их лечение государство вынуждено расходо-
вать огромные средства [2,3]. В этой связи совершен-
но очевидно, что профилактика наследственной и 
врожденной патологии имеет не только большое ме-
дицинское, но и чрезвычайно важное социальное 
значение. 

Проблема рождения детей с наследственной и 
врожденной патологией продолжает оставаться ак-
туальной. По данным ВОЗ и сведениям Националь-
ного американского центра по врожденным дефек-
там развития число детей с врожденной патологией 
не имеет тенденции к снижению. По данным литера-
туры в год рождается до 20 млн. детей с врожден-
ными аномалиями [4]. В Российской Федерации 
ежегодно на 1000 новорожденных приходится 40-50 
детей с врожденными и наследственными заболева-
ниями [5]. 

Статистика пугает, на фоне снижающейся 
детской смертности рост количества врожденных 
пороков развития наблюдается в большинстве стран 
мира. Если в странах Европы частота ВПР составля-
ет 3-4 случая на 1000 родов, то в России она дости-
гает 5-6 случаев на 1000 [3]. 

Согласно подсчетам, примерно 94% тяжелых 
пороков развития наблюдаются в странах со средним 
и низким уровнем дохода, где женщины зачастую не 
имеют доступа к достаточному количеству и доста-
точно хорошей пище и могут подвергаться воздейст-
вию какого-либо агента или фактора, например, 
инфекции или алкоголь, который провоцирует или 
усиливает отклонения от нормы в предродовом 
развитии. Более того, материнство в зрелом возрасте 
повышает риск хромосомных аномалий, включая 
синдром Дауна, в то время как материнство в моло-
дом возрасте повышает риск некоторых врожденных 
пороков развития [1]. 

Причины, вызывающие формирование врож-
денных пороков развития различны. Эта патология 
может быть наследственной, если у будущих родите-
лей есть отклонения в хромосомном наборе. В 
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других случаях источником проблемы являются раз-
личные вредные факторы: инфекции, частое упо-
требление алкоголя, наркотики. 

Одна из причин – недостаток витаминов в пи-
тании беременной женщины, в частности – фолиевой 
кислоты. Рекомендуемая норма микронутриентов 
для беременной женщины в полтора раза больше, 
чем для женщин детородного возраста. И это не 
случайно – от этого зависит здоровье ребенка и когда 
он находится в утробе матери, и уже после его 
рождения. 

С медико-организационной точки зрения ре-
шающая роль в комплексе мероприятий по про-
филактике и предупреждению наследственной и 
врожденной патологии принадлежит пренатальной 
диагностике (ПД), позволяющей предотвратить рож-
дение детей с тяжелыми, некорригируемыми поро-
ками развития, с социально значимыми и смертель-
ными генными и хромосомными болезнями. В по-
следние десятилетия многочисленные исследования 
особенностей эпидемиологии ВА и профилактики 
ВПР и ХА проведены в различных регионах страны 
[6, 7]. Целый ряд работ был посвящен изучению 
факторов риска ВПР и ХА и прогноза их развития 
[8,9]. Заслуживают внимания публикации, посвящен-
ные обобщению опыта организации службы ПД в 
рамках оказания медицинской помощи матери и 
плоду в системе охраны материнства и детства 
[8,10,11], в том числе становлению пренатальной 
хирургии [12,13]. 

Полученные авторами данные свидетельствуют 
о росте распространенности ВА, снижении индекса 
здоровья беременных женщин, повышении техноген-
ного риска развития ВПР, высокой распространен-
ности социально-тератогенных факторов и других 
факторов, ассоциированных с риском формирования 
ВА у плода [14,15]. Несмотря на схожесть выводов, 
результаты исследований, убедительно свидетель-
ствуют о существенных отличиях в номенклатуре 
факторов риска и их значимости в формировании 
ВПР и ХА, традиционный подход к ведению бере-
менных женщинне обеспечивает их адекватной ин-
формацией, необходимой для формирования полно-
ценной мотивации на обследование и снижает 
эффективность пренатальной диагностики [8, 12]. 

Многие авторы считают, что одним из наиболее 
рациональных и перспективных направлений, спо-
собствующих снижению вероятности развития забо-
левания; является его прогнозирование, которое поз-
воляет определить наиболее рациональную тактику 
ведения пациента, учесть и использовать все возмож-
ные профилактическиеи лечебные мероприятия [16, 
17]. В настоящее время математическое прогнозиро-
вание все шире внедряется в лечебно-профилакти-
ческую работу врача, в том числе вакушерстве,  
гинекологии [12] и перинатологии [14]. 

Несмотря на опыт, накопленный отечествен-
ными и зарубежными исследователями [7,4], воз-
можности использования внутриутробной коррекции 

ВА у плода в настоящее время изучены не в полной 
мере, отсутствуют алгоритмы действий практичес-
кого врача при выявлении тех или иных отклонений, 
что затрудняет   манипуляций в широкую «клини-
ческую практику. 

Совершенствование методов антенатальной ди-
агностики, скрининг беременных на наличие врож-
денной патологии плода, внедрение современных пе-
ринатальных технологий признаны одними из глав-
ных резервов снижения перинатальной смертности 
[2].  

Повышение качества ультразвуковых сканеров, 
возможность цифровой обработки изображения, и 
особенно внедрение в практику новых программ 
полуавтоматического расчета ряда эхографических 
маркеров позволяет перенести решение ряда 
вопросов пренатального выявления врожденной и 
наследственной патологии на I триместре беремен-
ности. При первом скрининговом ультразвуковом 
исследовании в 11-14 недель беременности наиболее 
ценным эхографическим маркером хромосомных 
аномалий является расширение воротникового 
пространства плода. Однако хромосомные аномалии 
при расширении воротникового пространства обна-
руживаются в среднем только у каждого третьего 
плода. Кроме этого, численные значения толщины 
воротникового пространства при хромосомных ано-
малиях у плода нередко имеют пограничные значе-
ния и изолированное использование этого маркера 
нередко приводит к увеличению частоты ложнополо-
жительных результатов. Также остаются спорными 
многие методические вопросы оценки носовых 
костей плода в ранние сроки беременности для 
выделения группы высокого риска по хромосомным 
аномалиям. Поэтому актуальной задачей является 
разработка как новых пренатальных эхографических 
маркеров хромосомных аномалий, которые могли бы 
использоваться при скрининговых ультразвуковых 
исследованиях в ранние сроки беременности, так и 
разработка новых нормативных значений толщины 
воротникового пространства и длины носовых кос-
тей плода не в зависимости от срока беременности, а 
от численных значений копчико-теменного размера 
плода, что способствовало бы, с одной стороны, 
увеличению чувствительности пренатальной эхогра-
фии в идентификации хромосомных аномалий у 
плода, а с другой стороны привело бы к уменьшению 
процента ложноположительных результатов. 

Также нерешенными и в настоящее время все-
сторонне обсуждаемыми являются вопросы совер-
шенствования пренатальной ультразвуковой диаг-
ностики врожденных пороков у плода в ранние сро-
ки беременности. Проведенные исследования убеди-
тельно продемонстрировали, что пока возможна 
диагностика только выраженных пороков. Боль-
шинство же пороков у плода диагностируется по-
прежнему только во второй половине беременности. 
В то же время предложенные в последние годы 
новые маркеры различных пороков требуют оценки 
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их прогностической ценности,в первую очередь, в 
отношении spinabifida, аноректальной атрезии и 
единственной артерии пуповины, являющейся одним 
из ведущих маркеров врожденных и наследственных 
заболеваний [2, 15, 17]. 

Современная стратегия проведения пренаталь-
ного скринингового исследования в ранние сроки 
беременности, декларированная во многих европей-
ских странах, основывается на комплексном учете 
наиболее информативных ультразвуковых маркеров 
и соблюдении единого национального протокола. 

В Кыргызстане практически не налажена систе-
ма ранней диагностики ВПР. По данным медико-
демографического исследования – 2012г. 97% бере-
менных женщин хотя бы один раз посещали врача и 
более 70% - несколько раз. При этом 40% всех 
пороков развития занимают пороки развития цент-
ральной нервной системы, которые возможно диаг-
ностировать антенатально при проведении ультра-
звукового исследования врачами прошедшими спе-
циальную подготовку по проведению скрининга 
ВПР в 1 триместре беременности. С последующим 
биохимическим подтверждением РАРРА-А, Св. 
бета ХГЧ. 

Глобальная стратегия охраны здоровья женщин 
и детей, объявленная в сентябре 2010 года Организа-
цией Объединенных Наций в сотрудничестве с руко-
водящими деятелями правительств и другими орга-
низациями, такими как ВОЗ и ЮНИСЕФ, играет ре-
шающую роль в осуществлении результативных и 
эффективных с экономической точки зрения дейст-
вий по укреплению здоровья новорожденных и 
детей. 
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