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АКУШЕРСТВО И ГИНЕКОЛОГИЯ

Цель исследования. Изучить частоту возникновения дефек-
тов невральной трубки среди причин прерывания беременности 
по медицинским показаниям, основываясь на данных пренаталь-
ного скрининга. 

Материалы и методы В период с 2019 по 2021 год в Республи-
ке Таджикистан пренатальный скрининг прошли 449252 бере-
менных женщины. Из них у 8502 (1,9%) были диагностированы 
аномалии развития плода. В течение 2019-2022 годов в Респу-
бликанском медико-генетическом центре было обследовано и 
проконсультировано 6 540 беременных женщин.  

Результаты. По данным проведённого пренатального скри-
нинга у 6725 (79,0%) беременных женщин удалось предотвра-
тить рождение детей с летальными и тяжёлыми врождёнными 
пороками развития, которые не поддаются хирургическому ис-
правлению. В том числе было предотвращено рождение 2528 
детей с дефектами невральной трубки, что в среднем составило 
37,5%. 

Из 6540 обследованных беременных женщин 1842 имели по-
дозрение на врождённые пороки развития плода. В 183 (23,3%) 
случаях ранее выявленные патологии плода были подтвержде-
ны, в 1059 (57,4%) - опровергнуты, а в 600 (76,6%) - диагности-
рованы впервые. В 783 (100%) случаях, когда были выявлены 
аномалии развития плода, наибольшее количество пришлось на 
врождённые пороки центральной нервной системы - 342 случая, 
44%). Среди них 192 (24,5%) - множественные пороки развития. 
Пороки желудочно-кишечного тракта были обнаружены в 53 
(6,7%) случаях, мочевыводящих путей - в 49 (6,2%), опорно-дви-
гательной системы - в 33 (3,3%), лица и нёба - в 27 (3,4%) и серд-
ца - в 11 (1,4%). Также были выявлены трисомии по 13, 18 и 21 
хромосомам в 52 случаях (6,6%) и другие аномалии в 31 (3,9%) 
случае. 

Заключение. Благодаря работе Республиканского медико-ге-
нетического центра появилась возможность изучить, как часто 
возникают дефекты невральной трубки, какова их структура и 
насколько они важны для прогнозирования показателей перина-
тальной смертности. 
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Objective: To study the incidence of neural tube defects among 
the causes of termination of pregnancy for medical reasons, based on 
prenatal screening data.

Materials and Methods: In the period from 2019 to 2021, 
449,252 pregnant women underwent prenatal screening in the 
Republic of Tajikistan. Of these, 8,502 (1.9%) were diagnosed with 
fetal abnormalities. During 2019-2022, 6,540 pregnant women were 
examined and consulted at the Republican Medical Genetic Center.

Results: According to the prenatal screening data, 6,725 (79.0%) 
pregnant women were able to prevent the birth of children with 
fatal and severe congenital malformations that cannot be corrected 
surgically. In particular, the birth of 2,528 children with neural tube 
defects was prevented, which amounted to an average of 37.5%.

Of the 6,540 pregnant women examined, 1,842 were suspected of 
having congenital malformations of the fetus. In 183 cases (23.3%), 
previously identified fetal pathologies were confirmed, in 1,059 
(57.4%) they were refuted, and in 600 (76.6%) they were diagnosed 
for the first time. In 783 cases (100%) where fetal malformations were 
identified, the largest number were congenital malformations of the 
central nervous system - 342 cases (44%). Among them, 192 (24.5%) 
were multiple malformations. Gastrointestinal tract defects were 
detected in 53 cases (6.7%), urinary tract defects in 49 cases (6.2%), 
musculoskeletal defects in 33 cases (3.3%), defects of the face and 
palate in 27 cases (3.4%), and defects of the heart in 11 cases (1.4%). 
Trisomies of chromosomes 13, 18, and 21 were also detected in 52 
cases (6.6%), and other abnormalities in 31 cases (3.9%).

Conclusion: Thanks to the work of the Republican Medical and 
Genetic Center, it became possible to study how often neural tube 
defects occur, what their structure is, and how important they are for 
predicting perinatal mortality rates.
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Актуальность. Врождённые пороки 
развития (ВПР) являются одним из са-
мых распространённых факторов дет-
ской заболеваемости, инвалидности и 
смертности, представляя собой серьёз-
ную медицинскую и социальную про-
блему. Их частота среди новорождённых 
составляет от 3 до 5%, а среди детей, 
умерших в неонатальном периоде, до-
стигает 25% [1, 2]. В современном мире 
наиболее распространёнными врождён-
ными пороками развития являются те, 
что связаны с дефектами невральной 
трубки -ДНТ) и с нарушениями в системе 
кровообращения -СК) [3].  

Согласно данным EUROCAT, частота 
ДНТ в Европе в среднем составляет от 
0,94 до 1,04 на 1000 рождений. В струк-
туре врождённых пороков развития ДНТ 
занимают 5% от всех аномалий [4, 5]. 

Дефекты невральной трубки пред-
ставляют собой одни из самых распро-
странённых и серьёзных врождённых 
пороков развития, имеющих мультифак-
ториальную природу. Это означает, что 
на вероятность возникновения ВПР ока-
зывают влияние как генетические осо-
бенности матери и плода, так и внешние 
факторы окружающей среды [6]. 

ДНТ, как правило, приводят к тяжёлым 
и стойким последствиям, которые дела-
ют человека инвалидом. Они обычно не 
поддаются хирургическому лечению и 
часто становятся причиной индуциро-
ванных абортов, ранней детской смерт-
ности и инвалидности. 

Развитие ДНТ обусловлено как наслед-
ственными факторами, так и влиянием 
окружающей среды. К наследственным 
особенностям можно отнести половые 
и этнические различия, а также высо-
кую степень конкордантности у моно-
зиготных близнецов. Кроме того, имеют 
значение мутации генов и хромосомные 
нарушения. Важно принимать во вни-

мание информацию о рождении детей 
с ДНТ в семейном анамнезе и о наличии 
наследственных заболеваний в семье. 
Риск развития ДНТ может быть повы-
шен под воздействием некоторых лекар-
ственных препаратов, которые наруша-
ют обмен фолатов. К таким препаратам 
относятся триметоприм, сульфасалазин, 
карбамазепин, фенитоин, вальпроевая 
кислота и другие противосудорожные 
средства. Также риск увеличивают куре-
ние, злоупотребление алкоголем и мета-
нол. К числу приобретенных факторов, 
способных вызвать ДНТ, относятся са-
харный диабет, повышенная температу-
ра тела, возраст матери, социально-эко-
номические условия, а также особенно-
сти питания [7-10]. 

Следует отметить, что в период не-
зависимости нашей республики меди-
цинские услуги в области пренатальной 
диагностики были представлены в виде 
разрозненных и не систематизирован-
ных мероприятий. Однако благодаря 
этому у специалистов нашего центра 
появилась возможность пройти обуче-
ние современным методам диагностики 
и профилактики врождённых пороков 
развития в лучших зарубежных клини-
ках, как дальних, так и расположенных 
ближе к нам.  

В нашей республике функционирует 
Государственное учреждение «Республи-
канский медико-генетический центр» 
(ГУ «РМГЦ»). Это учреждение оказывает 
медицинские услуги беременным жен-
щинам, опираясь на международные 
стандарты и программы. Кроме того, в 
Республиканском медико-генетическом 
центре имеется передовое диагности-
ческое оборудование, а также работают 
опытные специалисты. 

Цель исследования. Изучить часто-
ту возникновения дефектов невральной 
трубки среди причин прерывания бере-
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менности по медицинским показаниям, 
основываясь на данных пренатального 
скрининга. 

Материалы и методы. В период с 
2019 по 2021 год в Республике Таджи-
кистан пренатальный скрининг прошли 
449252 беременных женщины. Среди 
них у 8 502 (1,9%) были выявлены ано-
малии развития плода. В течение этого 
времени в ГУ «Республиканский меди-
ко-генетический центр» были обследо-
ваны и проконсультированы 6 540 бере-
менных женщин.

Дефекты невральной трубки выяв-
ляются в ходе комбинированного пре-
натального скрининга, который прово-
дится в строго определённые сроки - на 
18-21 неделе беременности. Для этого 
используется метод ультразвуковой ди-
агностики, а также определение маркё-
ров хромосомных нарушений в веноз-
ной крови матери с помощью междуна-
родной скрининговой компьютерной 
программы «PRISCA». В среднем около 
80-85% спинномозговых грыж и 100% 
анэнцефалии диагностируются до 20-й 
недели беременности. 

Результаты и их обсуждение. Прена-
тальный скрининг прошли 449252 бере-
менных женщины. Из них у 8502 (1,9%) 
были диагностированы аномалии разви-
тия плода. Из этого числа у 6725 (79,0%) 
беременных женщин удалось предот-
вратить рождение детей с летальными и 
тяжёлыми врождёнными пороками раз-
вития, которые не поддаются хирурги-
ческому исправлению. В том числе было 
предотвращено рождение 2528 детей 
с нарушениями развития невральной 
трубки, что составило в среднем 37,5% 
от общего числа беременностей, кото-
рые были индуцированы по медицин-
ским показаниям. 

Среди 1842 пациентов, у которых 
были подозрения на врождённые поро-

ки развития плода, в 183 (23,3%) случа-
ях ранее выявленные патологии плода 
подтвердились. В 1059 (57,4%) случаях 
ранее диагностированные отклонения 
были опровергнуты. В 600 (76,6%) слу-
чаях заболевания были выявлены впер-
вые. 

В 783 (100%) случаях, когда были вы-
явлены аномалии развития плода, наи-
большее количество пришлось на врож-
дённые пороки центральной нервной 
системы - 342 случая (44%). Среди них 
192 (24,5%) - множественные пороки 
развития. Пороки желудочно-кишечно-
го тракта были обнаружены в 53 (6,7%) 
случаях, мочевыводящих путей - в 49 
(6,2%), опорно-двигательной системы - 
в 33 (3,3%), лица и нёба - в 27 (3,4%) и 
сердца - в 11 (1,4%). Также были выявле-
ны трисомии по 13, 18 и 21 хромосомам 
в 52 случаях (6,6%) и другие аномалии в 
31 (3,9%) случае. При проведении доп-
плерографических исследований у 407 
(6,2%) пациенток было выявлено нару-
шение фетоплацентарного кровотока. 

В период с 2019 по 2021 год удель-
ный вес ДНТ в структуре прерывания 
беременности по медицинским показа-
ниям и мертворождаемости составил в 
среднем 22,2%. В то же время его доля в 
структуре неонатальной и перинаталь-
ной смертности была незначительной - 
0,4%±0,6%, соответственно. По данным 
EUROCAT, удельный вес ДНТ в структу-
ре мертворождаемости составил 21,3%, 
что сопоставимо с аналогичным показа-
телем в регистре Республики Таджики-
стан.

В Республике Таджикистан дефекты 
невральной трубки ежегодно занимают 
первое место в структуре мертворожда-
емости и третье место в структуре пери-
натальной смертности от врожденного 
порока развития, уступая лишь врож-
дённым порокам сердца (30%) и множе-
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ственным врождённым порокам разви-
тия (15%). 

Вклад ДНТ в общую статистику ран-
ней неонатальной смертности является 
незначительным. Наибольший вклад в 
показатель мертворождаемости вно-
сят такие патологии, как анэнцефалии 
и спинномозговые грыжи. Более 92% 
новорождённых с анэнцефалией рожда-
ются мёртвыми, а оставшиеся 8% умира-
ют в первые часы жизни. В случае спин-
номозговых и черепно-мозговых грыж 
почти треть детей (26%) рождаются 
мёртвыми, а 15,5% младенцев умирают 
в течение первого месяца жизни. 

Очевидно, что значительная часть 
выживших детей вносит существенный 
вклад в статистику детской заболевае-
мости, инвалидности и ранней детской 
смертности от сопутствующих заболева-
ний или послеоперационных осложне-
ний [11-13]. 

В ходе молекулярно-генетических 
исследований было установлено, что у 
беременных женщин с дефектами не-
вральной трубки плода в крови повы-
шен уровень аминокислоты гомоцисте-
ина. Это связано с нарушением функции 
фермента 5,10-метилентетрагидрофо-
латредуктазы (MTHFR). Исследование 
сосредоточилось на нескольких наибо-
лее изученных однонуклеотидных за-
менах (SNP), таких как MTHFR C677T 
(Ala222Val), MTHFR A1298C (Glu429Ala), 
MTRA2756G (Asp919Gly) и MTRR A66G 
(lle22Met) [2, 14]. 

Изучение генетически обусловлен-
ных нарушений фолатного метаболиз-
ма играет важную роль в определении 
групп риска развития ДНТ. Кроме того, 
оно способствует лучшему пониманию 
молекулярных механизмов, которые 
обеспечивают защиту от этой патологии 
благодаря применению фолиевой кис-
лоты [8, 15, 16]. 

В другом исследовании авторы пред-
полагают, что риск развития ДНТ может 
быть связан с определёнными вариан-
тами генов, отвечающих за метаболизм 
фолиевой кислоты. При этом есть мне-
ние, что с ДНТ связано только наличие 
генотипа MTHFR 677TT. Замена C677T в 
этом гене снижает активность фермен-
та метилентетрагидрофолатредуктазы. 
Из-за этого в организме накапливается 
гомоцистеин, что, в свою очередь, свя-
зано со снижением уровня метилирова-
ния и уменьшением количества урацила 
в области дефекта невральной трубки 
[16, 17]. Это свидетельствует о том, что 
в развитии ДНТ играют роль такие фак-
торы, как накопление гомоцистеина и 
нарушение процесса метилирования, но 
не снижение доступности одноуглерод-
ных групп для синтеза нуклеотидов, как 
предполагают некоторые исследовате-
ли [2, 18]. 

Заключение. Работа Республикан-
ского медико-генетического центра по-
зволила нам проанализировать частоту 
возникновения дефектов невральной 
трубки, их структуру и вклад в показа-
тели перинатальной смертности. Также 
важно создать современную и организо-
ванную систему для решения исследу-
емых проблем. Необходимо применять 
неинвазивные методы для ранней диа-
гностики пороков развития централь-
ной нервной системы и прогнозирова-
ния возможных дефектов невральной 
трубки. 
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