KocoBey [lapbs PycnaHoBHa 32 rp., 5 Kypc
KpemeHeBckast Buktopus AnekcaHgpoBHa 26rp., 5 Kypc



PACIMPOCTPAHEHHOCTDB

[pyboie BpoxaeHHble nopoku  passutua (BTTP)
BCTpeuaroTca y 2-6% HOBOPOXAEHHBIX.

Tlepsoe MmecTO B CTpyKType GHOMAGNUU Ppa3BUTUA
3GHUMAOT  NOPOKU cepaua, Ha KOoTOpbIe
npuxoauTca OKONO TpeTtu BCeX
ANArHOCTUPOBAHHLIX  cnyyaes (1 Ha 150
HOBOPOXAEHHBIX).

PacnpoctpaHeHa rpynna mHoxecTseHHbIX BTIP wu
XPOMOCOMHOMU natonoruu (1 us 200
HOBOPOXAEHHLIX), a TaKke MOPOKU HepBHOU Tpybku
(1 u3s 600 HoBOpOXAEHHBIX).

Yacto BCTpeuvaetcsa pacuwenuHa rybor/Heba (y 1 us
800 HOBOpPOXAEHHBIX).



 TIPEHATAIIbHAA LOUATHOCTUKA pacueHueaetcs
KAK KOMMMEKC AUArHOCTUYECKUX MeponpuatTum,
HanpasneHHLIX Ha BbIAsCHeHUWe coctosHusa TIJIOLA s
nrobore CPOKMU bepemeHHOCTU c Lienbto
ONTUMU3ALUU TAKTUKU BedeHUa bepemeHHOCTU.

e C NOMOWBIO MeTOAOB NPeHATanbHOU AUArHOCTUKU
BLIABNAOTCA XPOMOCOMHbIE GHOMANUMK, [eHHbIe
nepecTpouku, NOPOKU passmuTUS OopraHos,
BHYTpUYTpOobHOe UHPUuUUposaHue, bonesHu obmeHa,
HapyweHwe paboTbl NNALIEHTLI, ONyXOnU U Apyrue
6onesHu.



*MeToabl OUEHKN COCTOSAHUSA Nrioaa
*Henpsamble
«ObcnenoBaHne bepeMeHHOM

[lpsamble
ObcnenoBaHue nnoaa



HenpambIe meToAbI UCCNea0BaHUS

- 1 . KnuHuyeckue
- (axkywwepcko -rmHekonoruveckue)
- 2.baktepuo-u ceponoruyeckoe

- 3.Meauko-reHeTuyeckoe (reHeanormyeckoe,
LIMTOreHeTUYeCKoe , MOsieKy nsapHo - buonoruveckoe)

4. AHanus ambpuoHcneumpuueckux benkos
* (a-peTonpoteuH, xr,acTpuon)



s BR-

TTpambre metoabr
uccnenosaHus

Nab6o HbIe NHea3uBHbIE
1 .Ll?orﬁm \/ 1.XopuoHbuoncus
2.MogaekynapHo- (1 rpumectp)

reHeTuyecKkue 2—naueHTobuoncus
3.Buoxumumueckue A@umecrp)
4.MmmyWuqecxue 3. AMHUOUeHTe3

-paHHUIN(13-14 Hepn.)
-no3pHun(15-22 Hen.)
Wwes(z -3

/ \ TpumecTp)
5.8etockonua(2-3

HeuHsasueHbre TpUmecTp)

1. Y3N 6.Bbuoncua TkaHeu nnoaa

(2-3 TpumecTp)
N



* YnbTpassykosoe
uccnenosaHue.

nee npuUsHGHHOU B
ouv MeaULUNHCKOU
Ke cumTaeTca
aTHas cxema
3BYKOBbIX

AOBAHUU nnoaa -
X 18-22; 32-35
b. Ilpuuem B 11-14
nb Y3 couetaetrca ¢
ofipeneneHuem
creumpuleckux 6enkos
MbI KPOBU MaATepu, 4TO
ysenuuusaet TOUYHOCTb
onpefeneHua rpynn pucka
NO XpPOMOCOMHOU NATONOruU
nnoAaa.




Tlepsbin  ckpUHUHI nposoauTca He paHee 10 U He
nosxe 14 Hepenb 6epemeHHocTU. [aHHbIE CpOKU

ONTUMANbHLI  ANA  BbIABNEeHUA  rpybbIX  nNOpOKOB
passuTua U onpepaeneHHLIX nokasareneu,
HACTOPAXUBAIOWMUX B NJaHe reHeTUYeCKUX OTKNOHeHUU
u 3abonesaHui.

CKPpUHUHI BKNFOYaeT onpegenieHue TOJIWUHBLI KOXHOU
CKNGAKM HA lWee NNoAa -  BOPOTHUKOBOrO
npoctpaHctea. Hopmou saensetca BenuuuHa ero Ao 2
mm. bonee Tonctaa cknaaxka moxer csuAeTenbCTBOBATH
O HANUYUU Yy nNSIOAA FeHeTUYECKUX OTKMOHEeHUU WU
TpebyeT nposeaeHus aHanusa xpomocom B 16 Hepens.
Takxe BaXHLIM nokasatenem B MNOAO3pEeHUU Ha
HacneacTseHHble  3abonesaHua  aBnseTca  pasmep
HocoBou KocTu. TTpu ero OTKNOHEeHUU OT HOPMBI MOTYT
notpebosarbca AONONHUTESbHLIE obcnenosaHus.



Cnepyroumm cpok Y3N - 19-20 Hepens.
OcHoBHas  3aaaYa BTOpPOro  CKpUHUHIOBOro

UccnefoBaHUa - BbISBfieHUE MOPOKOB pPa3BUTUA
NNOAG WU MNPUSHAKOB OCNIOKHEHHOro Te4yeHus
bepemeHHOCTU. [nasHoe - uUCKNOYUTL bBonblyto
4YaCTb MOPOKOB pPa3BUTUA NMOAA U MAPKepbr
XPOMOCOMHLIX  6GonesHewn. Ecnu  XeHwuHa
HAXOAUTCA B Trpynne puUCKa MO BO3MOXHBIM
npobnemam y nnoaa (Bospact 35 netr u 6onee,
Hanuyue 6uoxummueckmux nokasaresneu
XPOMOCOMHbIX  6onesHeu -  XApPAKTEpHLIX
UsMeHeHUU yposHeu PAPP-A U b-
XOpPUOHUYECKOro rOHAAOTPONUHAG, anba -
(peTONpOTEUHA U XOPUOHUYECKOro
roHaaoTponuHa), pekomeHAayeTCs NpoUTH
uccneposaHue paHblile - 8 19 Hepens.



3-u Tpumectp bepemeHHocTu (32-33 Hepens
6epemeHHOCTU) - uenbto Y3 Ha 3TOM Cpoke
aBnNgeTca oOueHKa pasBUTUS aHATOMUYECKUX
ocobeHHOCTeU nNNOAG U BLIABMIEHUS MNOPOKOB
passuTUS C No3AHUM npossrieHuem.
TTpobnembr, BbIsBNSemMbIe B 3TU  CPOKM,
NOAAGIHOTCA JleYeHU0 U, KaK Npasuno, He
BNUAIOT Ha AanbHeulllee Ka4yeCTBO  XU3HWU
pebeHka. TIpu Y3U B TpeTbem TpumecTpe BCem
6epemeHHbLIM NpoBOAUTCS
Aonnseporpagpuyeckoe UccneaosaHue cocyaos
nnaueHTsI U Nnoaa (AonnnepomeTpus).



BUOXUMUYECKUN CKPUHUHT

BC ocHoBaH Ha UMMYHO(pEepMeHTHOM aHanuse
cneum@puyeckux 6enkos B CHIBOPOTKE KpPOBU
6epemeHHOM. K TaKUm MapKepHbIM
CbIBOPOTOYHLIM 6enkam (MCB) oTHocatcs
ambpuoHcneumnguuHere benku, kKotopeie nubo
NPOAYLUUPYHOTCA  KNeTkamu  nfnoaa  unu
NAAGUeHTI U NOCTYNAakoT B KPOBOTOK marepwm,
nubo accouumposaHsr ¢ b6epemeHHocTbrO. WX
KOHLeHTpauua B CbIBOPOTKE KPOBU U3MeHseTCS
B 3GBUCUMOCTU OT Cpoka bepemeHHOCTU U OT
COCTOSHUA NSOAQ.



e O6wenpuHaTEIM 0603HAYeHUEeM OTKIOHEHUU YPOBHS
MCbB saBnsetcsa OTHOWeHUEe BeNIMYUHBL COAepPXaHUS
MCB B8 KpoBU KOHKPETHOU XeHLMUHLL K ycpeaHeHHOU
BenuuuHe (MeauaHe) copepxaHua AaHHoro 6enka
npu HoOpManbHOU 6GepemeHHOCTU 3TOro cpoka Yy
MHOTUX XeHWuH. KpaTHOCTb meauaHe BbIpaxaeTcs
B MoM (multiples of median). Hanpumep, yposeHb
AZTT = 2,5 MoM o3HauaeT, YTO coapepxaHue 6enka
B CbHIBOPOTKe KpoBu Yy AaHHOU bepemeHHou B 2,5
pasa BbIle, YemM MeAuaHa (Hopma) Ana 3TOro
CpoKa 6epemeHHOCTU. HopmanbHbimu B
AUNArHOCTUYECKUE CPOKU cuUTaloTca kKonebaHus
yposHa 6enkos ot 0,5 no 2 MoM



B cpoku 6epemeHHocTtu 10-13 Hepenb nposepatotca cnefyrouve
nokasarenu:

e csobogHas p-cybbeAUHULIA XOPUOHUYECKOrO FOPMOHA YesioBeKa
(ce. p-XIy)

» PAPP-A  (pregnancy  associated plasma  protein  A),
(rnukonpoTteuH, KOTOpLIU CekpeTupyeTca Tpogobnactom W
AelmnAyanbHBIMU KNEeTKaGMU Ha npoTsxkeHuu Bceu bepemeHHOCTU
(ot momeHTa wmnnaHtauum po popoe). Tlpeanonaraerca, uTo
emy nMnpUHAANEeXUT BaXHAs Pponb B perynauum npoLeccos
KNEeTOMYHOro pPoCTa U MeXTKAHEeBLIX KOHTAKTOB MeXAy KNeTKamu.
CopepxaHue 6enka yeenuuMBaeTCA MO Mepe NpPOrpecCUpPOBAHUS
6epemeHHocTU. TIpu Tpucomuax 21 u 18 y nnoaa yposeHb
mapkepa B KpoBu GepemeHHOU CHuxaeTca.)

e C nomouwpo ABOUHOrO Tecta B I TpumecTpe paccuUTbIBALOTCA
puck obHapyxeHua y nnoaa cuHapoma [ayHa (T21) u cuHapoma
Saeapaca (T18), tpucomun no 13 xpomocome (cuHapom Tlaray),
Tpunnouauu MATEepUHCKOro npoucxoxaeHus, cUHApOMa
Lllepewesckoro-TepHepa 6e3 soasHKW.



» CneumanbHbIe KOMMbFOTEPHbLIE MPOrPAMMBL
NO3BONAFOT PACCUNTATD KOMOUHUPOBAHHBLIUN PUCK
GHOMASTUW Pa3BUTUSA NIIOAG C YHETOM
bUoxXuMUYeCckux nokasaTeneun, onpenensemsrx B
LBOVHOM TecTe NepBOro TpumecTpa u
pesynbTtatos Y3W, caenaHHoro B cpoku 10-13
Hepenb 6epemeHHOCTU. Takom TecT
Ha3bIBAETCS TPOUHBIM TEeCTOM NepBOro
TpumecTpa bepemeHHOCTU. Pe3ynbTaTthl pacyera
PUCKOB, NOSTyUYeHHbIE C NOMOLLbFO
KOMBOUHWUPOBAHHOIrO ABOUHOMO TecTa, ropasao
TOYHee, YeM pacyeTbl pUCKA TOSbKO Ha
OCHOBAHUU BUOXUMUYECKUX NoKasaTesnen unum
TONbKO Ha ocHosaHuu Y 3W.



e
333EKTUBHOCTb NBOMHOIO TECTA TIPU BLISBNEHWUY CUHOPOMA

OAYHA *

OTpuuaTenbHbIi
pesynoTar,20%

NOXHONONOKUTENBHBIN |
pesynsTat,14%

MonNOXUTENbHLIN |
peaynbrart,66%




B cpoku 6epemenHoctn 14 - 20 Hepenb no nocnegHewW MeHCTpyauuu
(pexomeHayemble  CpoKu: 16-18 Hepenb onpeaenakoTCca _cneaykouue

buoxumuyeckme nokasarenu:

o O6wmin XI'Y unu ceoboaHasa P-cybveamHuua XY
o a-gertonpoteuH (AZTT)
o CB0o60AHLIA (HEKOHBHOrUPOBAHHBLIW) 3CTpUON

Mo 3tTuM nokasarenam PACCHUTBIBAROTCA chieAylouine pUCKU:

o cuHapoma HayHa (Tpucomum 21)

o cuHapoma daBapaca (Tpucomum 18)

© pe@eKToB HepsHOU Tpybku (He3apallieHue CNUHOMO3roBoro kaHana (spina
bifida) u aH3HUepanus).

o Puck tpucomumn no 13 xpomocome (cuHapom TTartay)
o Tpunnonamus MaTepuHCKOro NpoUCXoxaAeHUs

o CuHapom llepewesckoro-TepHepa 6e3 sBoasHKU

o CuHapoma Cmuta-Jlemnu-Onutua

o CuHapom KopHenu ae JlaHre



<
3ZTEKTUBHOCTb TPOUHOIO TECTA TIPU BbISIBﬂEHVIl,a[ CNHOPOMA
OAYHA

OTtpuuarensHole
pesynouTatol,22% |

NoXHONONOXKUTENBHBIE |
pesynsTaTsl, 9% '

MonoxuTensHble
pesynbTaTsl,69%
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HaumeHosaHus npoueayp coOTBeTCTBYHOT
HA3BAHUAM UHTepecyHolero marepuana u

WX pe3ynbTaTbl ABNAFOTCA OYeHb TOYHBIMW
U UH(POPMATUBHLIMMU:

Bbuoncua xopuoHa (po 12 Hea.)
TTnaueHTtoueHTe3 (Ha 14-20 Hen)
AmHuoueHTe3 (Ha 15-20 Hea.)
$etockonua (Ha 18-19 Hen.)
KopaoueHtes (nocne 19-20 Hea.)



TTOKA3AHUA

KeHwuHbr ctapwe 35 ner;

eHWwuHbI, KOTOpbIE yXe umeloT pebeHka ¢
XPOMOCOMHLIMU GHOMANUAMU NTUBO Y KOTOPLIX
OHU OnpefenanuUcbL NpU paHee BO3HUKABLUUX
6epemeHHOCTAX;

TTpu Hanuuum Y3 -mapkepos XpoMOCOMHBIX
6onesHeu nnoaa;

TTpu noaTeepxaeHHOU XpOMOCOMHOU GHOMANUU
y OAHOro us poautesneu unu 6amuskux
pOACTBEHHUKOB;

TTpu onpeaeneHun NOBLIWEHHOrO pUCKa NO
pe3ysibTaTaM OAHOro U3 CKPUHUHIOBBLIX
UuccnenoBaHUM .



OcnoxHeHusa

° OcHoBHbIe pUCKU CBA3AHbLI C BO3MOXHOCTbIO npepsbisaHUA

DepemenrnnC 4 I.A 0/,"s MMWADARDIV DVICK 11DEDbIBARVIA DeDemernnd Y

BCNeACTBUe npoBefeHUss WHBASUBHOU AUATHOCTUKU OYeHb HU3KUMA.
TTocne xopuoH- u nnaueHtobuoncum oH coctaensetr okono 1%.TTocne
GMHUOLIeHTe3a pUcK elle MeHblie - okono 0,2%. CambI BBICOKUMA pUCK
npepriBaHUA bGepemeHHOCTU OTmeuaeTcs Npu KopaoueHTese - Ao 3.3%

* KposoreueHue

* PetponnaueHTtapHas remartoma
* bonesbie ouyuieHus

e  XopuoamHUOHUT

* TlpexpespemeHHOe U3NUTUE OKONMONMOAHLIX BOA.

* TloartekaHue Hebonbworo konudyectea OB B TeueHue nepsbIX CyTOK
« OTtcnouka NNoaHLIX obonouvex.

*  WHpuuuposaHue

¢ PassuTHMEe ANNOUMMYHHOU LUTOMEHUU Yy NIIOAQ.




BNOTTICNAa BOPCUH XOPUOHA

YnvTpassyxosan
ANArHOCTHKA

. / BOPCHN XOPHOND

'\ Derockonus

2\ Wnpwu A Gwoncum
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 buoncua xopuoHa - AGHHLIU MeTOA NPOBOAUTCA AO

12 Hepenu 6GepemeHHocTu. CyTb MmeTOAG: noAa
yNbTPA3BYKOBLIM KOHTPOSieM B KAHGN LWEeUKU MaTKu
6epemeHHOU XeHWMUHLI BBOAAT KaTeTep. [lop
KoHTponem Y3W kateTtep nNpoABUraroT K TKAHW
XOpUOHA C MOMOLWbHO WNPULIG GCNUPUPYETCA OYeHb
Hebonblwoe KONMUYeCTBO 3TOU TKaHU. Tak xe
BO3MOXeH JApyrou BapuaHT 6uoncum XxOopuoHa -
TOHKOU ANUHHOU urnou noa KoHTponem Y3M yepes
nepeAHOrO0 6pHOWHYHO CTeHKY NPOHUKAIOT B NONOCTb
MATKM U TaKk Xe 3abupator matepuan Ans
uccnenoBaHus.




BUOTICNS TKAHEW TTNOAOA

Buoncua TkaHen nnoaa Kak AUArHocTUYecKas
npoueaypa ocyujectsnsetrca Bo II TpumecTpe
bepemeHHocTM noa  koHTponem Y3U. [ns
AUATHOCTUKU TAXenNbIX MOpaxeHUU Koxu (UxTmos,
aNuaepmonus) AenakoT 6UONCUrO KOXU nnoaa ¢
nposefeHuem, B AanbHeulleMm,
NATOMOpEPONOrnM4YecKkoro uccnepnosaHua. buoncuro
MLIWL NAOAG NPOU3BOAAT ANA  AUGFHOCTUKU
auctpopum  [HroweHa. buontatr  uccneaytrot
UMMYHOMHOOpeCLIeHTHLIM METOAOM. Takue
metoabr AakoT 6onee npasunbHbIe pe3ynbTaThI,
4YTO nNO3BONSET MNOCTABUTb TOYHLIU AUATHO3 UNU
yBepeHHO OTBeprHyTb ero.




TTNAUEHTOBUNOTICHA




e [lnayeHmbuoncua - 3T0 UHBA3UBHLIUN MeTOA
npeHaTtanbHOUu AUArHOCTUKU. TO ecTb 3TO

manoe onepaTtueHoe BMeLaTenbCTBo,
nossonsaioliee NONYYUTb MUKPOCKOMUYECKUue
KYCOYKU TKaHeW nnaueHTsI - 0b6pasubr

knetok. TlnaueHTtobuoncua nposoaUTCa Ha
cpoke 6epemeHHocTu ot 14 po 20 Hepens.
TTokasaHue o0AHO: UCKNOUYUTL Y nNNOAG
rpybyro reHetuveckyro NaTosnoruIo.



AMHUOLIEHTES




AMHUoyeHNe3 — NyHKUUA NMOAHOrO nNy3bIpa C Uenbio
nony4YeHUs OKONONSOAHLIX BOA

PGHHUU GMHUOLIEHTe3: BBLIMOSHAOT B MEepBOM TpuUmecTpe
6epemeHHocTU (¢ 13 no 14-+0 Hepenu);

NO3gHUMA AMHUOLIeHTe3: BbINONHAIOT nochne 15-u Hepenu
6epemeHHOCTU.

OkononnoaHas XuUAKOCTb UCCreayeTca Ha XUMUYECKUU
COCTAB, G TAK Xe UCCNeAyloTCA KNeTKU Nioaa, Kotopbie
B Hel Haxoparca. Kpome AUArHOCTUKU XPOMOCOMHBIX
3abonesaHUU onpepenseTca cTeneHb 3pesiOCTU NNoOAaQ,
rmnokcua nnoaa (HexeaTka KUCNopoaa), ecTb Nu pesyc-
KOH(PMUKT U ero TaxecTb. PesynbTaThl uccnenosaHus
6yayT He paHee 2-6 Hegenb OT amHUOLeHTesa.



SETOCKOTTNA




PeTOCKONUA - uUCCNenOBaAHME NNOAQ nepea poaamm
NyTeEM BBeaeHusa cneuunanbHOro BOJIOKOHHO -

onTtuyeckoro npubopa, HA3LIBAEMOro (PEeTOCKOMOM,
Yepe3 OprOWHYHO CcTeHKy 6epemeHHOU XeHWMUHLT B
NONOCTb MATKU.

TTossonsetr BbLIABUTL BUAUMBIE HaApYylIEHUS Ppa3BUTUA
NNOAG U B3aTb Y Hero KpoBb AN GHANIM3A C MOMOLLBHO
NOSIOU Urnsbl, BBOAUMOU B NNGLIEHTAPHLIU KpOBEHOCHLIU
cocyA nopa HenocpeAcCTBeHHHIM HabnrogeHuwem. Bsaras
KpOBb 3aTeM  NoOABepraeTcs  WUCCNeAOBAHUO  Ang
BbISBSIEHUS BO3MOXHLIX GHOMGNUKA Yy NNOAA, TAKUM
obpasom moxeT O6bITb nOCTaBfieH NpeHaTasIbHLIW
AUGrHO3 Ppa3snUuHLIX 3aboneesaHuid kposu (Hanpumep,
Tanaccemum, remoPuUIUU U CepnoBUAHO-KEeTOYHOU
6ones3Hu), a Takke MbIWeEYHOU aucTpopuu [roweHHa



KOP.ElOLlE HTEB

O6pazey nNynoBMHHOM
KpoBW Nnoaa




 KopgoyeHnes -nyHKUUsS  COCYAOB  NYNOBUHbLI
nnoaa noa Y3  KOHTponem, C Uuenblo
nonyyeHus Kposu nnopa. BernonHaroT nocne
19-20 Hepenu 6epemeHHocTU. BrrnonHsercs
noa HaApko3om. Bsaras u3 nNynosuHLI KpoBb
oueHuBsaeTca LIMTOreHeTUYECKUM,
MOSEKynNapHO-reHeTu4ecCkuM U buoxmmudeckum
metoaoM. PesynbTaT wuccnenosaHUa  MOXHO
nony4yutb Yepes 7-10 agHeun.




CTTACNBO 3A BHAMAHW




