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ПЕРСПЕКТИВЫ МОНИТОРИНГА ВРОЖДЕННЫХ ПОРОКОВ РАЗВИТИЯ 

У ДЕТЕЙ ГОМЕЛЬСКОЙ ОБЛАСТИ 
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Рост числа врожденных пороков в Беларуси является актуальной проблемой, особенно на 
фоне ухудшающейся экологической обстановки и снижения рождаемости. С помощью систем 
мониторинга изучают причины роста и отслеживают временные и географические тенденции 
частоты врожденных аномалий для своевременного принятия профилактических мероприятий. 
Повышение чувствительности системы мониторинга Республики Беларусь за счет расширения 
группы обязательно анализируемых пороков позволит за более короткий промежуток времени 
дать оценку напряженности мутационного процесса и действия возможных тератогенов. 
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MONITORING PERSPECTIVES OF CHILDREN WITH CONGENITALS 
DEVELOPMENT ABNORMALITIES IN GOMEL REGION 

Zh.P. Kravchuk 

Gomel State Medical University 

The growth of congenital abnormalities in Belarus is an urgent issue, especially on the back-
ground of a worse ecological situation and decreased birth rate. Monitoring systems are involved into 
investigation of reasons of growth and both temporal and geographic trends of a frequency of inborn 
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abnormalities for timely prevention measures. An increased sensitivity of the monitoring system of 
the Republic of Belarus due to expansion of the group of prior analyzed abnormalities will reduce the 
time to evaluate the severity of the mutation process and the action of possible teratogens. 

Key words: congenital development abnormalities, monitoring. 
 
 
Введение 
Проблема, связанная с ростом числа 

врожденных аномалий в республике, в по-
следнее время приобретает все большее 
значение, особенно на фоне продолжающе-
гося снижения рождаемости. Врожденные 
пороки развития (ВПР) стали одной из ос-
новных причин младенческой заболеваемо-
сти и смертности, инвалидности, являются 
причиной большого числа спонтанных 
абортов и невынашивания беременности. 
Определенный вклад в повышение частоты 
ВПР вносит ухудшение экологического со-
стояния окружающей среды. Следователь-
но, ВПР можно использовать в качестве ин-
дикаторов внешнесредовых мутагенных и 
тератогенных воздействий [1, 2, 3]. Для 
принятия действенных профилактических 
мер органы здравоохранения должны иметь 
четкие данные о частотах ВПР и их воз-
можной динамике как в отдельных регио-
нах, так и в республике в целом. 

Такие сведения можно получить с по-
мощью различных систем мониторинга, 
основанных на изучении динамики частот 
и нозологий ВПР. В Республике Беларусь 
программа регистрации ВПР существует с 
1979 года — Белорусский национальный 
регистр (БНР). Более 20 лет ведутся ис-
следования по изучению динамики частот 
по девяти основным группам пороков, 
именуемых ВПР строгого учета (ВПР 
СУ), которые составляют до 44–50% от 
всех манифестных форм ВПР, регистри-
руемых в родовспомогательных учрежде-
ниях и прозектурах. 

Тем не менее, использование при ана-
лизе данных только о ВПР СУ не может 
служить точным отображением напряжен-
ности мутационного процесса и дать пол-
ную картину о возможном появлении или 
длительном влиянии тератогенных факто-
ров. Кроме того, для статистического ана-
лиза сравнительно редкой патологии необ-
ходим слишком большой срок наблюдения 
и значительные когорты исследуемых, что 
не планировалось в БНР. Поэтому необхо-
димо увеличить число анализируемых но-

зологий за счет наиболее часто встречае-
мых в Беларуси ВПР, регистрация которых 
ведется с 1994 г. 

Материалы и методы 
Для настоящего исследования были ис-

пользованы данные БНР ВПР. Расчет и ана-
лиз частоты каждой нозологии проводился 
по Гомельской области (779 наблюдений). 
Исследованию подлежали новорожденные, 
мертворожденные и абортусы, полученные 
после прерывания беременности по медико-
генетическим показаниям. Оценивался вклад 
изолированных, системных и множествен-
ных форм в структуру ВПР. Уровень вклада 
пренатальной диагностики в частоты ВПР 
изучался путем определения удельного веса 
ВПР у живорожденных, мертворожденных и 
плодов, полученных после прерывания бе-
ременности по генетическим показаниям, в 
структуре каждой нозологии. Сведения о 
количестве новорожденных в Гомельской 
области получены в Министерстве стати-
стики и анализа Республики Беларусь. 

Результаты и обсуждение 
С учетом ресурсов регистра и рекомен-

даций EUROCAT был проанализирован ряд 
нозологий для определения дальнейшей воз-
можности включения их в перечень ВПР СУ. 
Для каждой нозологии — кандидата для 
включения в группу ВПР СУ оценивались 
следующие характеристики: 

1. Однозначное определение понятия 
ВПР по классификации МКБ-10. 

2. ВПР как изолированная форма (систем-
ный порок) или входящий в состав МВПР. 

3. Известная этиология. 
4. Выявляемость в неонатальном и ан-

тенатальном периодах. 
Для каждой нозологии сравнивались 

частоты ВПР в Гомельской области и стра-
нах-участницах EUROCAT — одного из 
крупнейших международных регистров [4]. 

С учетом вышеизложенных условий бы-
ли выделены следующие нозологии: энце-
фалоцеле, гидроцефалия, анофтальм (мик-
рофтальм), микротия (анотия), диафраг-
мальная грыжа, омфалоцеле, агенезия почек, 
поликистоз почек, гипоспадия, синдактилия 
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и атрезии кишечника. В большинстве своем 
эти ВПР в изолированном виде имеют муль-
тифакториальную природу, в составе мно-
жественных форм входят в хромосомные, 
генные синдромы. Такие ВПР, как синдак-
тилия, диафрагмальная грыжа и гипоспадия 
имеют в своем происхождении выраженную 
генетическую компоненту, следовательно, 
по динамике их частоты в популяции можно 
будет судить о напряженности мутационно-
го процесса. Еще более точно этот процесс 
будет характеризовать учет поликистоза по-
чек, так как это в большинстве случаев ауто-
сомно-рецессивная патология, не зависящая 
от уровня мутагенов в настоящее время, а 
отражающая уровень носителей мутантного 
гена в данной популяции. Введенный учет в 

ВПР СУ дополнительной группы мульти-
факториальных ВПР (энцефалоцеле, гидро-
цефалия, анофтальм (микрофтальм), микро-
тия (анотия), гипоспадия, агенезия почек, 
синдактилия, диафрагмальная грыжа, атре-
зия кишечника и омфалоцеле) позволяет 
быстрее и полнее оценить возможные тера-
тогенные эффекты. 

Кроме того, регистрация предложен-
ных ВПР осуществляется согласно крите-
риям EUROCAT, что в последующем по-
зволит более продуктивно сотрудничать с 
различными международными проектами. 
Поэтому после расчета частоты исследуе-
мых ВПР в Гомельской области нами было 
проведено сравнение с аналогичным пока-
зателем EUROCAT (рис. 1). 
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Рис. 1. Частота ВПР в Гомельской области и EUROCAT 
за 1994–2001 гг. (на 1000 рождений). 

 
Показан статистически более высокий 

уровень частоты некоторых ВПР по сравне-
нию с европейским. Частота энцефалоцеле в 
Гомельской области по сравнению с евро-
пейскими цифрами составила 0,3 и 0,1 на 
1000 рождений (t = 6,1, p < 0,01; χ2 = 36,9), 
гидроцефалии — 1,0 и 0,5 соответственно 
(t = 7,8, p < 0,01, χ2 = 60,7), микротии (ано-
тии) — 0,2 и 0,1 на 1000 рождений (t = 3,3, 
p < 0,01; χ2 = 10,6), гипоспадии — 3,6 и 0,8 
на 1000 рожденных мальчиков (t = 25,1, p < 
0,01; χ2 = 628,6), синдактилии — 0,8 и 0,6 со-
ответственно (t = 3,7; p < 0,01; χ2 = 13,6), ом-
фалоцеле — 0,8 и 0,2 на 1000 рождений (t = 
12,5, p < 0,01; χ2 = 156,8) и атрезии кишечни-
ка — 0,3 и 0,2 соответственно (t = 1,96; p < 
0,01; χ2 = 3,84). Для изучения причин высо-
кого уровня частоты данных ВПР необхо-

димо проведение дополнительных эпиде-
миологических исследований. 

Такие ВПР, как анофтальм (микроф-
тальм) и агенезия почек чаще встречаются 
в составе множественных форм (более 
75% случаев), а гипоспадия, напротив, — 
чаще регистрируется как изолированный 
порок (более 90% случаев). Синдактилия, 
микротия (анотия), анофтильм (микроф-
тальм) и гипоспадия чаще диагностиру-
ются после рождения ребенка — более чем 
в 90% случаев, а такие аномалии, как эн-
цефалоцеле, гидроцефалия, агенезия и по-
ликистоз почек и омфалоцеле, напротив, 
чаще встречаются у плодов, полученных 
после прерывания беременности по меди-
ко-генетическим показаниям — более чем 
в 55% случаев. 
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Заключение 
Введение новых 11 нозологий в группу 

ВПР СУ привело к увеличению на 30% коли-
чества наблюдений, что повлечет за собой и 
соответствующее увеличение чувствительно-
сти метода. Следовательно, расширение груп-
пы ВПР СУ позволяет значительно увеличить 
чувствительность мониторинга, сократить 
период накопления достаточного количества 
наблюдений для выявления статистических 
различий. Это позволит более оперативно 
проводить анализ динамики более широкой 
группы ВПР и за более короткий отрезок 
времени дать оценку напряженности мута-
генного процесса и действию тератогенов. 
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ПРЕНАТАЛЬНАЯ ДИАГНОСТИКА ХРОМОСОМНОЙ ПАТОЛОГИИ ПЛОДА 

Ю.З. Николаева, О.В. Криволапов, Н.П. Бортновская, 
А.В. Фролова, И.А. Анихимовский 

Гомельский областной диагностический медико-генетический центр 
с консультацией «Брак и семья» 

С целью изучения эффективности показаний для пренатальной диагностики хромо-
сомной патологии плода был проведен анализ 1871 инвазивных процедур, осуществлен-
ных с целью кариотипирования плода в Гомельском медико-генетическом центре за пери-
од 2002–2004 гг. Успешность пренатальных цитогенетических исследований составила 
97,2%. В результате проведения исследований было установлено 102 случая различных 
хромосомных аберраций (ХА) плода, их выявляемость составила 5,4%. Наиболее высокий 
процент хромосомной патологии плода выявлен при наличии эхографических маркеров 
(7,1%) и сочетании двух и более факторов риска (9,9%). Применение инвазивных методов 
диагностики является эффективным для предупреждения рождения детей с хромосомной 
патологии и улучшения перинатальных показателей. 

Ключевые слова: пренатальная диагностика, хромосомные аберрации, инвазивные ме-
тоды диагностики, пренатальное кариотипирование 

PRENATAL DIAGNOSTIC OF CHROMOSOME PATHOLOGY 

J.Z. Nikolaeva, O.V.Krivolapov, N.P. Bortnovskaja, 
À.V. Phrolova I. A. Anikhimovskiy 

Gomel Regional Diagnostic Medical-Genetic Centre 

The purpose our investigation is study of effective invasive prenatal diagnostic procedures in 
chromosome pathology. We studied 1871 of invasive procedures for karyotyping of fetus and 
genetic risk factors in Gomel regional diagnostic medical-genetic centre 2002–2004 yy. Success 
of prenatal cytogenetic investigations are 97,2%. We found 102 various of chromosome aberra-


