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Ïðîâåäåíî êîìïëåêñíîå ïîëèãåííîå òåñòèðîâàíèå íà ýòàïå ïëàíèðîâàíèÿ áåðåìåííîñòè äëÿ óòî÷íåíèÿ ñòàòóñà íîñèòåëÿ
ìóòàöèé òÿæåëûõ è ÷àñòûõ ìîíîãåííûõ çàáîëåâàíèé â ãðóïïàõ âûñîêîãî è íèçêîãî ðèñêà. Ðàçðàáîòàí àëãîðèòì îáñëåäîâàíèÿ
— îò ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîãî êîíñóëüòèðîâàíèÿ äî äèàãíîñòèêè ýìáðèîíîâ è ïëîäîâ. Îáîñíîâàíî ïðèìåíåíèå òàêîãî òåñòèðî-
âàíèå â îáëàñòè ÂÐÒ äëÿ äîíîðîâ è â ãðóïïå âûñîêîãî ðèñêà ïðè êðîâíîðîäñòâåííûõ áðàêàõ. Êîìïëåêñíîå òåñòèðîâàíèå íà
íîñèòåëüñòâî ìóòàöèé ðåêîìåíäîâàíî äëÿ øèðîêîé ïðîôèëàêòèêè è ìîæåò íàçíà÷àòüñÿ âñåì ðîäèòåëÿì â êà÷åñòâå äåéñò-
âåííîé ìåðû ïðîôèëàêòèêè ðîæäåíèÿ äåòåé ñ òÿæåëîé ìîíîãåííîé ïàòîëîãèåé.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: ìîíîãåííûå ñèíäðîìû, ïðåêîíöåïöèîííàÿ ïðîôèëàêòèêà, íîñèòåëüñòâî ìóòàöèé, ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñ-
òèêà, êðîâíîðîäñòâåííûé áðàê

Àêòóàëüíîñòü

Ðèñê ðîæäåíèÿ ðåáåíêà ñ âðîæäåííîé íàñëåäñòâåí-
íîé ïàòîëîãèåé ñóùåñòâóåò â êàæäîé ñåìüå è ïðè êàæ-
äîé áåðåìåííîñòè è ñîñòàâëÿåò â ñðåäíåì 2—3%. Ïî
ýòèîëîãèè íàñëåäñòâåííûå íàðóøåíèÿ ïðåäñòàâëåíû
îñíîâíûìè ñëåäóþùèìè ïðè÷èíàìè: ãåííûå ìóòàöèè,
õðîìîñîìíàÿ ïàòîëîãèÿ è ïîðîêè ðàçâèòèÿ êàê íàðóøå-
íèå ýìáðèî- è ôåòîãåíåçà [1].

Ïðè ýòîì óðîâåíü ïîâòîðíûõ ðèñêîâ — ðàçíûé, ÷òî
ïðèíöèïèàëüíî ïðè ïëàíèðîâàíèè ñëåäóþùèõ áåðå-
ìåííîñòåé äëÿ ðîäèòåëåé è äëÿ äðóãèõ ðîäñòâåííèêîâ
[2, 3].

Â ñëó÷àå õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè ïðè ñëó÷àéíûõ
àíåóïëîèäèÿõ ïîâòîðíûé ðèñê íåçíà÷èòåëüíî îòëè÷àåò-
ñÿ îò ïîïóëÿöèîííîãî, ðîäèòåëè ëåã÷å ïëàíèðóþò ñëåäó-
þùèå áåðåìåííîñòè. Ïðè ìîíîãåííîé ïàòîëîãèè âåðî-
ÿòíîñòü ñëåäóþùåãî áîëüíîãî ðåáåíêà îïðåäåëÿåòñÿ êàê
âûñîêàÿ è îñòàåòñÿ îäèíàêîâî âûñîêîé âåñü ðåïðîäóê-
òèâíûé ïåðèîä.

Ïðè íîñèòåëüñòâå àóòîñîìíî-ðåöåññèâíûõ ìóòàöèé
ìîíîãåííûõ ñèíäðîìîâ ñòàòóñ íîñèòåëÿ ìîæíî îïðåäå-
ëèòü òîëüêî ïî ÄÍÊ-àíàëèçó, ïðè ýòîì öåëåñîîáðàçíî
òåñòèðîâàòü íåñêîëüêî äåñÿòêîâ ãåíîâ [4, 5]. Áîëüøàÿ
÷àñòü ýòèõ ñèíäðîìîâ çíà÷èòåëüíî ñíèæàåò êà÷åñòâî
æèçíè, å¸ ïðîäîëæèòåëüíîñòü, ïðîÿâëÿåòñÿ êàê ïîëèñè-
ñòåìíûå ñîìàòè÷åñêèå íàðóøåíèÿ, âûçûâàåò çàäåðæêó
ïñèõîìîòîðíîãî è èíòåëëåêòóàëüíîãî ðàçâèòèÿ [6]. Äëÿ
áîëüøèíñòâà ñèíäðîìîâ ëå÷åíèå íå ðàçðàáîòàíî, ñèìï-
òîìàòè÷åñêàÿ êîððåêöèÿ ìàëîýôôåêòèâíà. Ñêðèíèíã
íîâîðîæäåííûõ íà ïÿòü íàñëåäñòâåííûõ çàáîëåâàíèé íå
ñíèæàåò ÷àñòîòó ðîæäåíèÿ áîëüíûõ äåòåé, à â ñëó÷àå ìó-
êîâèñöèäîçà ïðîâîäèìîå ëå÷åíèÿ íå ïîçâîëÿåò êîìïåí-
ñèðîâàòü íàðóøåíèÿ â ïîëíîé ìåðå.

Ïðè ýòîì ñóùåñòâóþùèå ïðîãðàììû ïðåíàòàëüíîãî
ñêðèíèíãà è ïðåèìïëàíòàöèîííûå èññëåäîâàíèÿ íàöå-
ëåíû íà âûÿâëåíèå õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè ïëîäîâ è
ýìáðèîíîâ, ÷òî ïîçâîëèëî çíà÷èìî ñíèçèòü êîëè÷åñòâî
ñëó÷àåâ ðîæäåíèÿ áîëüíûõ äåòåé ñ ñèíäðîìîì Äàóíà è
ñ äðóãèìè õðîìîñîìíûìè íàðóøåíèÿìè [7, 8]. Ýòî è ïî-
ìîùü êàæäîé êîíêðåòíîé ñåìüå, è çíà÷èìûé ñîöèàëü-
íî-ýêîíîìè÷åñêèé ýôôåêò â ìàñøòàáàõ âñåãî ãîñóäàð-
ñòâà.

Ïîäîáíîãî ýôôåêòà â ãðóïïå ìîíîãåííîé ïàòîëîãèè
ðàíåå äîñòè÷ü áûëî íåâîçìîæíî â ñâÿçè ñ îòñóòñòâèåì
òåõíîëîãèé êîìïëåêñíîãî ÄÍÊ-òåñòèðîâàíèÿ â ðåæèìå
ñêðèíèíãîâîé ïðîãðàììû. Â íàñòîÿùåå âðåìÿ ñîçäàíèå
íåäîðîãèõ è âûñîêîïðîèçâîäèòåëüíûõ ÄÍÊ-ïàíåëåé
äëÿ ïàðàëëåëüíîé îöåíêè ñîñòîÿíèÿ ìíîæåñòâà ãåíîâ
îäíîãî èíäèâèäà ñòàëî ðåàëüíîñòüþ è äàåò âîçìîæíîñòü
èñïîëüçîâàòü ðåçóëüòàòû òàêèõ èññëåäîâàíèé â ïðàêòèêå
êëèíè÷åñêîé ãåíåòèêè [9].

Ìàòåðèàëû è ìåòîäû

Îïûò ñîçäàíèÿ êëèíè÷åñêîé ìîäåëè ïðèìåíåíèÿ
êîìïëåêñíîãî ïîëèãåííîãî òåñòèðîâàíèÿ ïðåäñòàâëåí
â íàñòîÿùåé ðàáîòå. Íàìè àïðîáèðîâàí àëãîðèòì ïðè-
ìåíåíèÿ ïðåêîíöåïöèîííîãî ïîëèãåííîãî òåñòèðîâà-
íèÿ äëÿ ãðóïï ðàçíîãî óðîâíÿ ðåïðîäóêòèâíûõ ðèñêîâ,
îñîáåííîñòè ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîãî êîíñóëüòèðîâàíèÿ
íà ïðåòåñòîâîì è ïîñòòåñòîâîì ýòàïàõ, êëèíè÷åñêèå ðå-
êîìåíäàöèè ïðè óñòàíîâëåíèè ìóòàöèé äëÿ íîñèòåëåé,
èõ ïîòîìêîâ è ðîäñòâåííèêîâ.

Äëÿ îïðåäåëåíèÿ ñòàòóñà íîñèòåëÿ èñïîëüçîâàëàñü
ïàíåëü íà 48 ÷àñòûõ ìóòàöèé â 35 ãåíàõ òÿæåëûõ íàñëåä-
ñòâåííûõ çàáîëåâàíèé, ðàçðàáîòàííàÿ â ëàáîðàòîðèè



«Ãåíåòèêî», ã.Ìîñêâà. Â êîìïëåêñíûé òåñò áûëè âêëþ-
÷åíû ìóòàöèè íàèáîëåå òÿæåëûõ è ÷àñòî âñòðå÷àþùèõñÿ
íàñëåäñòâåííûõ çàáîëåâàíèé, â ïåðâóþ î÷åðåäü, ìóêî-
âèñöèäîçà è äðóãèõ, åùå áîëåå òÿæåëûõ ñèíäðîìîâ.

Èññëåäîâàíèå ïðîâåäåíî â òðåõ ãðóïïàõ — áóäóùèå
ðîäèòåëè, äîíîðû â ïðîãðàììå ÂÐÒ, ñóïðóãè èç êðîâ-
íîðîäñòâåííûõ áðàêîâ.

Öåëü è çàäà÷è

Ãëàâíàÿ öåëü èññëåäîâàíèÿ — îïðåäåëåíèå ñòàòóñà
íîñèòåëåé, âûÿâëåíèå ñåìåéíûõ ïàð èëè îòäåëüíûõ èí-
äèâèäîâ ñ âûñîêèì ðèñêîì ïîÿâëåíèÿ ïîòîìñòâà ñ òÿæå-
ëûì íàñëåäñòâåííûì çàáîëåâàíèåì â ãðóïïàõ ïîïóëÿöè-
îííîãî è âûñîêîãî ðèñêà, ïëàíèðîâàíèå è ïðèíÿòèå ýô-
ôåêòèâíûõ ìåð ïî ïðåäîòâðàùåíèþ ðîæäåíèÿ áîëüíûõ
äåòåé ó ðîäèòåëåé ñ óñòàíîâëåííûì âûñîêèì ðèñêîì ïî
êîíêðåòíîìó çàáîëåâàíèþ ïóòåì îêàçàíèÿ êîíñóëüòà-
òèâíîé ïîìîùè â âûáîðå ðåïðîäóêòèâíûõ ðåøåíèé
ñ ó÷åòîì ãåíåòè÷åñêîãî ñòàòóñà, íàçíà÷åíèå äèàãíîñòè-
÷åñêèõ òåñòîâ ïëîäàì èëè ýìáðèîíàì äëÿ èñêëþ÷åíèÿ
ãîìîçèãîòíûõ ïî ìóòàöèÿì âàðèàíòîâ è ðîæäåíèÿ òîëü-
êî çäîðîâûõ äåòåé â ñåìüÿõ âûñîêîãî ðèñêà.

Ïðåäîòâðàùåíèå ðîæäåíèÿ äåòåé ñ òÿæåëîé íàñëåä-
ñòâåííîé ïàòîëîãèé â ïðîãðàììàõ ÂÐÒ ñ ó÷àñòèåì äîíî-
ðîâ, ïðîôèëàêòèêà ðàñïðîñòðàíåíèÿ «òÿæåëûõ» ìóòà-
öèé îò äîíîðîâ-íîñèòåëåé.

Ðåçóëüòàòû è îáñóæäåíèå

Ñ ó÷åòîì ðàñïðîñòðàíåííîñòè è çàêîíîìåðíîñòåé ïå-
ðåäà÷è ïîòîìêàì ìóòàíòíûõ ãåíîâ áîëüøèíñòâà ðåöåñ-
ñèâíûõ ìîíîãåííûõ çàáîëåâàíèé, âåðîÿòíîñòü ðîæäåíèÿ
áîëüíîãî ðåáåíêà (ãîìîçèãîòû ïî ìóòàöèÿì â ãåíå íà-
ñëåäñòâåííîãî çàáîëåâàíèÿ) åñòü àáñîëþòíî ó âñåõ ñåìåé,
è íå çàâèñèò ñîñòîÿíèÿ çäîðîâüÿ, âîçðàñòà è îáðàçà æèç-
íè ðîäèòåëåé [10]. Äî íàñòîÿùåãî âðåìåíè î âûñîêèõ ðè-
ñêàõ äëÿ ñâîèõ äåòåé ðîäèòåëè óçíàâàëè òîëüêî â ñëó÷àå
ïîÿâëåíèÿ áîëüíîãî ðåáåíêà. Ïðîôèëàêòè÷åñêàÿ ïî-
ìîùü â âèäå ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè ïðåäëàãàëàñü
òîëüêî ïðè ñëåäóþùèõ áåðåìåííîñòÿõ [11]. Âîçìîæíîñòü
ïðîâåñòè êîìïëåêñíûé àíàëèç íà íîñèòåëüñòâî ÷àñòûõ
ìóòàöèé ïîÿâèëàñü â ïîñëåäíåå âðåìÿ. Ïðåêîíöåïöèîí-
íîå ÄÍÊ-òåñòèðîâàíèå öåëåñîîáðàçíî íàçíà÷àòü äî ïåð-
âîé áåðåìåííîñòè, ýòî ïîçâîëèò ïðè âûÿâëåíèè ìóòàöèé
îäíîãî ãåíà ó îáîèõ ñóïðóãîâ èçáåæàòü ðîæäåíèÿ áîëü-
íûõ äåòåé [12]. Íàìè ïðîâåäåíî îáñëåäîâàíèå 28 ïàð,
ïëàíèðóþùèõ äåòîðîæäåíèå ñ ïðåäâàðèòåëüíûìè ðèñêà-
ìè «íå âûøå ïîïóëÿöèîííûõ». Ïîäòâåðæäåííîå íîñè-
òåëüñòâî ìóòàöèé óñòàíîâëåíî ó 19 ÷åë., ïðîâåäåíû ðàñ-
÷åòû ðèñêîâ äëÿ ïîòîìñòâà äëÿ êàæäîé ïàðû. Â 8 ñëó÷àÿõ
ðåêîìåíäîâàíî äîïîëíèòåëüíîå òåñòèðîâàíèå âòîðîãî
ñóïðóãà. Â îäíîé ïàðå óñòàíîâëåíî íîñèòåëüñòâî ìóòàöèé
â ãåíå ìóêîâèñöèäîçà ó îáîèõ ðîäèòåëåé.

Ãðóïïó ïîâûøåííîãî ðèñêà ñ ìîíîãåííîé ðåöåññèâ-
íîé ïàòîëîãèåé ïðåäñòàâëÿþò ñåìüè, ðîäèòåëè â êîòî-

ðûõ ÿâëÿþòñÿ ðîäñòâåííèêàìè ðàçíîé ñòåïåíè ðîäñòâà
(êðîâíîðîäñòâåííûå áðàêè — ÊÐÁ). Ðàíåå âðà÷-ãåíåòèê
òîëüêî ïðîâîäèë ðàñ÷åò ðèñêà è èíôîðìèðîâàë î íåì
ñåìüþ, íå èìåÿ âîçìîæíîñòè îêàçàíèÿ ðåàëüíîé ïîìî-
ùè [13]. Êîìïëåêñíîå òåñòèðîâàíèå ðîäèòåëåé â òàêèõ
ñåìüÿõ íà íîñèòåëüñòâî ìóòàöèé ïî ìíîãèì ãåíàì ïî-
çâîëÿåò çíà÷èòåëüíî ñíèçèòü âåðîÿòíîñòü ðîæäåíèÿ
áîëüíûõ äåòåé ïî ñàìûì ÷àñòûì è òÿæåëûì íàñëåäñò-
âåííûì ñèíäðîìàì [14].

Ïî ïðîãíîçó ïîòîìñòâà íàìè ïðîêîíñóëüòèðîâàíî
62 ïàðû, êàê óæå ñîñòîÿùèå â áðàêå, òàê è íà ýòàïå ïëà-
íèðîâàíèÿ ñåìüè. Âñåì äâîþðîäíûì è òðîþðîäíûì
ñèáñàì, ñîñòîÿùèì â ÊÐÁ è ïëàíèðóþùèì äåòîðîæäå-
íèå ìû ïðåäëàãàëè âûïîëíèòü êîìïëåêñíîå ÄÍÊ-òåñ-
òèðîâàíèå. 12 ñåìåé âûðàçèëè ñâîå æåëàíèå è ïðîøëè
ÄÍÊ-òåñòèðîâàíèå. Íîñèòåëüñòâî ÷àñòûõ ìóòàöèé áûëî
ïîäòâåðæäåíî ó 14 ÷åë. Ïî ðåçóëüòàòàì òåñòèðîâàíèÿ
ïðîèçâåäåí ðàñ÷åò ðåïðîäóêòèâíûõ ðèñêîâ äëÿ ýòèõ ñå-
ìåéíûõ ïàð ñ ó÷åòîì ãåíåòè÷åñêîãî ñòàòóñà îáîèõ ñóïðó-
ãîâ. Ïî èññëåäóåìûì çàáîëåâàíèÿì â àíàëèçèðóåìîé
ãðóïïå ðèñê äëÿ ïîòîìñòâà ñ ó÷åòîì ðåçóëüòàòîâ ãåíåòè-
÷åñêîãî àíàëèçà îáîèõ ðîäèòåëåé îêàçàëñÿ íèæå ïîïóëÿ-
öèîííîãî.

Îñîáîå çíà÷åíèå èìååò îïðåäåëåíèå ãåíåòè÷åñêîãî
ñòàòóñà äîíîðîâ ãàìåò â ïðîãðàììàõ âñïîìîãàòåëüíûõ ðå-
ïðîäóêòèâíûõ òåõíîëîãèé (ÂÐÒ) [15]. Íàìè ïðîòåñòèðîâà-
íî 73 ïîòåíöèàëüíûõ äîíîðà ìóæñêèõ è æåíñêèõ ïîëîâûõ
êëåòîê. Â 56 ñëó÷àÿõ èññëåäóåìûå ìóòàöèè íå îáíàðóæå-
íû. Ñòàòóñ äîíîðîâ áûë îïðåäåëåí êàê «íèçêèé ðèñê äëÿ
ïîòîìñòâà ïî èññëåäîâàííûì çàáîëåâàíèÿì», äîíîðû áû-
ëè ðåêîìåíäîâàíû ê ó÷àñòèþ â ïðîãðàììå. Ó 7 ÷åë. âûÿâ-
ëåíî íîñèòåëüñòâî äâóõ ìóòàöèé è ó÷àñòèå ýòèõ äîíîðîâ
â ïðîãðàììå ÂÐÒ áûëî îñòàíîâëåíî. Ïðè óñòàíîâëåíèè
îäíîé ìóòàöèè ñòàòóñ äîíîðà îïðåäåëÿëñÿ ñ ó÷åòîì ÷àñòî-
òû âñòðå÷àåìîñòè ýòîé ìóòàöèè â ïîïóëÿöèè è òÿæåñòè å¸
ïðîÿâëåíèé. Òàê, óñòàíîâëåííîå ó äîíîðà íîñèòåëüñòâî
F508 è äðóãèõ ìóòàöèé â ãåíå CFTR ñ ó÷åòîì âûñîêîé ÷àñ-
òîòû âñòðå÷àåìîñòè â ïîïóëÿöèè ñëóæèëî îñíîâàíèåì äëÿ
èñêëþ÷åíèÿ äîíîðà èç ïðîãðàììû. Ïðè ýòîì óñòàíîâëåí-
íûé íîñèòåëü ïîëó÷àë ðåêîìåíäàöèþ ïî îáñëåäîâàíèþ
ñîáñòâåííîé ñåìüè äëÿ óòî÷íåíèÿ ïðîãíîçîâ. Ïðè óñòà-
íîâëåíèè ìóòàöèè ó êîãî-ëèáî èç ðîäèòåëåé èëè äîíîðîâ
ñòðîãî ðåêîìåíäóåòñÿ ïðîâåñòè òåñòèðîâàíèå ãåíà ýòîãî
íàñëåäñòâåííîãî çàáîëåâàíèÿ ó âòîðîãî áèîëîãè÷åñêîãî
ðîäèòåëÿ íå òîëüêî íà íàëè÷èå êîíêðåòíîé ìóòàöèè, âàæ-
íî ïðîòåñòèðîâàòü âåñü ãåí ìåòîäîì ñåêâåíèðîâàíèÿ.

Ïðîáëåìà øèðîêîãî ïðèìåíåíèÿ ÂÐÒ îáîñòðèòñÿ ÷åðåç
íåñêîëüêî ëåò, êîãäà äåòè, ðîæäåííûå â ðåçóëüòàòå ÝÊÎ
ñ èñïîëüçîâàíèåì äîíîðñêèõ êëåòîê, âñòóïÿò â ðåïðîäóê-
òèâíûé ïåðèîä è áóäóò ðîæàòü ñîáñòâåííûõ äåòåé.

Â Ïðèêàçå ¹ 67 «Î âñïîìîãàòåëüíûõ ðåïðîäóêòèâ-
íûõ òåõíîëîãèÿõ» îãîâîðåíî êîëè÷åñòâî âîçìîæíûõ ïî-
òîìêîâ îò äîíîðîâ — ìóæ÷èí, ðîæäåíèå 20 äåòåé îò îä-
íîãî äîíîðà íà 800 òûñÿ÷ íàñåëåíèÿ ðåãèîíà ÿâëÿåòñÿ
îñíîâàíèåì äëÿ ïðåêðàùåíèÿ èñïîëüçîâàíèÿ ýòîãî äî-
íîðà äëÿ ðåöèïèåíòîâ ýòîãî ðåãèîíà. Äëÿ äîíîðîâ îîöè-
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òîâ íåò íèêàêèõ îãðàíè÷åíèé. Ìåõàíèçì êîíòðîëÿ ê íà-
ñòîÿùåìó âðåìåíè åùå íå ñîçäàí. Öåëüþ îãðàíè÷åíèé
ÿâëÿåòñÿ íåäîïóùåíèå øèðîêîãî ðàñïðîñòðàíåíèÿ â ïî-
ïóëÿöèè ìóòàöèé è ñíèæåíèå âåðîÿòíîñòè íåïðåäíàìå-
ðåííûõ ÊÐÁ â ñëåäóþùèõ ïîêîëåíèÿõ. Âàæíî, ÷òîáû ãå-
íåòè÷åñêîå òåñòèðîâàíèå áóäóùèõ ñóïðóãîâ è ïîòåíöèà-
ëüíûõ ðîäèòåëåé íà íîñèòåëüñòâî ðåöåññèâíûõ ìóòàöèé
ñòàëî â Ðîññèè òàêèì æå îáùåïðèíÿòûì ïðàâèëîì, êàê
è âî ìíîãèõ äðóãèõ ñòðàíàõ [16] è áûëî áû ðåãëàìåíòè-
ðîâàíî çàêîíîäàòåëüíî [17].

Ïðè óñòàíîâëåííîì íîñèòåëüñòâå ìóòàöèè òÿæåëîãî
íàñëåäñòâåííîãî çàáîëåâàíèÿ ðåêîìåíäîâàíî òåñòèðîâà-
íèå âòîðîãî ðîäèòåëÿ/äîíîðà êàê ìèíèìóì íà íîñèòåëüñò-
âî ýòîé æå ìóòàöèè, îïòèìàëüíî — ïðîâåñòè ñåêâåíèðîâà-
íèå ãåíà. Ñëåäóþùèé ýòàï — ðàñ÷åò ðèñêîâ êîíêðåòíîé
ìîíîãåííîé ïàòîëîãèè â îáñëåäóåìîé ñåìüå. Â ñëó÷àå
óñòàíîâëåííîãî íîñèòåëüñòâà ìóòàöèè ó îáîèõ ñóïðóãîâ
ïðè ïëàíèðîâàíèè óæå ïåðâîé áåðåìåííîñòè è îïðåäåëå-
íèè ïðîãíîçà çäîðîâüÿ ïîòîìñòâà íåîáõîäèìî îáñóäèòü
ñ ðîäèòåëÿìè âñå âàðèàíòû ðåïðîäóêòèâíûõ ðåøåíèé.

Âîçìîæíûå ðåïðîäóêòèâíûå ðåøåíèÿ ìîãóò áûòü
äâóõ âèäîâ — äèàãíîñòè÷åñêèå (ïðåèìïëàíòàöèîííàÿ è
ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà) è «ñòðàòåãèè èçáåãàíèÿ» (èñ-
ïîëüçîâàíèå äîíîðñêèõ êëåòîê èëè äîíîðñêèõ ýìáðèî-
íîâ, îòêàç îò äåòîðîæäåíèÿ, óñûíîâëåíèå). Âàæíî óòî÷-
íèòü, ÷òî ïðè ïëàíèðîâàíèè ïîñëåäóþùèõ áåðåìåííî-
ñòåé ðåøåíèÿ ìîãóò ìåíÿòüñÿ.

Âûâîäû

Ïðåêîíöåïöèîííîå ÄÍÊ-òåñòèðîâàíèå áóäóùèõ ðî-
äèòåëåé ìîæåò áûòü ðåêîìåíäîâàíî àáñîëþòíî âñåì ñå-
ìüÿì êàê ýëåìåíò ñîâðåìåííîé ðåïðîäóêòèâíîé êóëüòó-
ðû [17]. Îñîáåííî âàæíî íàçíà÷åíèå êîìïëåêñíîãî èñ-
ñëåäîâàíèÿ íà íîñèòåëüñòâî ÷àñòûõ ìóòàöèé â ñèòóàöè-
ÿõ ïîâûøåííîãî áàçîâîãî ðèñêà. Àíàëèç íà îïðåäåëåíèå
íîñèòåëüñòâà ìóòàöèé äîëæåí ñòàòü îáÿçàòåëüíûì
â ïðîãðàììå ïîäãîòîâêè äîíîðîâ â ïðîãðàììàõ ÂÐÒ.

Îïðåäåëåíèå ãåíåòè÷åñêîãî ñòàòóñà ðîäèòåëåé â ñëó-
÷àå óñòàíîâëåíèÿ íîñèòåëüñòâà è âûñîêîì ðèñêå â ñî÷å-
òàíèè ñ ïðèìåíåíèåì ìåòîäîâ ïðåèìïëàíòàöèîííîé è
ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè ïîçâîëèò èçáåæàòü ðîæäåíèÿ
áîëüíûõ äåòåé â ñåìüÿõ âûñîêîãî ðèñêà. Â ãîñóäàðñòâåí-
íîì ìàñøòàáå ïðîâåäåíèå òàêîãî òåñòèðîâàíèÿ â âèäå
ñêðèíèíãîâîé ïðîãðàììû ìîæåò çíà÷èòåëüíî ñíèçèòü
óðîâåíü èíâàëèäèçàöèè è äåòñêîé ñìåðòíîñòè ïî ïðè-
÷èíå ÷àñòûõ íàñëåäñòâåííûõ çàáîëåâàíèé [18].
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Genetic counselling by integrated preconception DNA testing expectant parents
for reduce the risk of children monogenic diseases

Krechmar M.V.
Diagnostic Center (Medical Genetics) Saint-Petersburg, 199034, Tobolskaya, 5, krechmar.mv@mail.ru

The complex polygenic testing for pregnancy planning stage to clarify the status of medium heavy and frequent mutations of
monogenic diseases in a high and low risk groups. A survey algorithm is from genetic counseling to the diagnosis of embryos and fe-
tuses. The application of this test in the field of assisted reproduction for donors in high-risk patients with consanguineous marriages.
Comprehensive testing for mutation carrier is recommended for general prevention and can be assigned to all parents as effective
measures of prevention of birth of children with severe monogenic disorders.

Keywords: monogenic syndromes, preconception prevention, carrier of mutations, prenatal diagnosis, consanguineous marriage
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