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Введение
Медико-генетическое консульти-

рование представляет собой один из 
видов специализированной помощи 
населению. Основной задачей ме-
дико-генетической службы является 
профилактика врожденной и наследс-
твенной патологии путем организации 
и проведения ретро- и проспективного 
консультирования, пренатальной диа-
гностики, преклинической диагностики 
наследственных болезней, направле-
ния на лечение и диспансерное наблю-
дение семей с наследственной патоло-
гией [7]. Актуальность данной задачи 
обусловлена существенным вкладом 
наследственной и врожденной па-
тологии в структуру перинатальной, 
младенческой и детской смертности и 
инвалидности. С генетическими фак-
торами связаны 20-30% детской смер-
тности, 50% врожденной глухоты, 70% 
слепоты, 80% умственной отсталости, 
40-50% спонтанных абортов и выки-
дышей. Уровень и качество медико-ге-
нетической помощи приобретают все 
большее значение в общей системе 
медико-социальных мероприятий [7].

В Республике Саха (Якутия) числен-
ность населения составляет по дан-
ным переписи 2002 г. 949280 чел., оно 
представлено более 120 националь-
ностями. Особенностями региона яв-
ляются: огромная территория, низкая 
плотность расселения, относительная 
изоляция, подразделенность популя-
ций, рост численности за счет высокой 
рождаемости, а также чрезвычайно 
высокая распространенность некото-
рых наследственных болезней, в осо-
бенности - спиноцеребеллярной атак-
сии I типа, миотонической дистрофии, 
наследственной энзимопенической 
метгемоглобинемии, окулофаринге-
альной миодистрофии, 3-М синдрома 
[3-6].

Становление медико-генетической 
службы в РС(Я) берет свое начало от 
медико-генетического кабинета (1989 г.)  
до медико-генетической консультации 
(МГК). Оказание медико-генетической 
помощи на территории республики, 
как и в других регионах России, носит 
многоуровневый характер [1,2]. Вра-
чами общей лечебной сети, узкими 
специалистами выявляются больные 
с клиническими проявлениями и груп-
па с высоким риском по наследствен-
ной патологии. В медико-генетических 
кабинетах двух улусов (г.Нерюнгри и 
г.Вилюйск) c 2004 гг. ведется консуль-
тирование с отбором пациентов для 
специальных исследований. 

Специализированная помощь на-
селению РС (Я) оказывается в ре-

гиональной медико-генетической 
консультации, входящей в состав 
Перинатального центра РБ №1 – На-
ционального центра медицины – ве-
дущего медицинского учреждения рес-
публики. Структура, функции и задачи 
МГК регламентируются нормативными 
документами Министерства здравоох-
ранения РФ и Министерства здравоох-
ранения РС (Я).

МГК укомплектована квалифициро-
ванными кадрами клинических генети-
ков и специалистов по лабораторной 
генетике, оснащена современным диа-
гностическим оборудованием. В своем 
составе МГК Перинатального центра 
РБ№1-НЦМ имеет консультативное 
отделение, кабинет пренатальной диа-
гностики, специализированную лабо-
раторию с биохимическим, цитогене-
тическим, молекулярно-генетическим 
отделами, лабораторию пренатальной 
диагностики. Лабораторная диагности-
ка в МГК включает цитогенетические, 
биохимические, молекулярно-генети-
ческие методы диагностики наследс-
твенных болезней. Постоянно совер-
шенствуются и внедряются новые 
методы диагностики.

Основные направления 
деятельности МГК

Медико-генетическое 
консультирование

В МГК ежегодно получают консуль-
тацию в среднем 2500 семей, регист-
рируется более 7 тыс. посещений, из 
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изученными локусами обнаруживает 
высокое сцепление по первой и треть-
ей SNP (rs2231301 и rs2268330) прак-
тически во всех изученных популяциях 
Якутии и мира, за исключением эве-
нов, якутов из вилюйских улусов и аф-
риканцев. При этом у йоруба сцеплены 
rs2231301 и rs1950252. На основании 
частот генотипов локуса ОФМД было 
смоделировано филогенетическое 
древо генетических расстояний между 
шестью изученными популяциями Яку-
тии (3 якутских популяции и эвенов, 
эвенков и юкагиров). Топология древа, 
вероятно, отражает территориальное 

проживание этих групп, а не структуру 
эволюционно-генетических взаимоот-
ношений. 

Работа поддержана Российским 
фондом фундаментальных исследо-
ваний (07-04-01629-а и 09-04-90744-
моб_ст).
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них 55% - сельскими жителями (рис.1). 
По местам проживания более поло-
вины (54%) из консультированных в 
МГК за 2008 г. являлись жителями 
улусов республики, 46% - г.Якутска. 
Наиболее часто консультируются из 
Мегино-Кангаласского, Хангаласского, 
Усть-Алданского, Чурапчинского улу-
сов – территориально близких к столи-
це республики (центральные улусы), 
меньше - из северных улусов. За счет 
активного консультирования семей с 
моногенной наследственной патологи-
ей в основном увеличилась доля сель-
ских жителей, где в основном сосредо-
точена патология (55% посещений). 

Каждый год проходит обследование 
более 1000 беременных женщин из 
отягощенных семей и группы высокого 
риска по прогнозу здоровья потомства. 
Частыми причинами обращения явля-
ются возраст женщины старше 35 лет, 
обнаружение при УЗИ аномалий раз-
вития плода и эхографических мар-
керов хромосомной патологии, прием 
лекарственных препаратов, облада-
ющих тератогенной активностью, на-
следственная и врожденная патология 
в семье. 

Расположение МГК в крупном мно-
гопрофильном лечебном учреждении 
республики обеспечивает доступность 
медико-генетической помощи для всех 
пациентов консультативных и стаци-
онарных подразделений центра, спо-
собствует преемственности в работе с 
другими службами (акушерско-гинеко-
логической, педиатрической и др.). Из 
подразделений РБ№1-НЦМ направ-
ляется ежегодно 40% обратившихся в 
МГК пациентов. С каждым годом уве-
личивается обращаемость по поводу 
прогноза здоровья потомства, доля 
пациентов, направленных в МГК из 
центральных районных больниц. Кро-
ме того, на число направлений в МГК 
из ЦРБ влияют выездное консультиро-
вание населения во время экспедиций 
в улусы совместно с научными сотруд-
никами Отдела молекулярной генети-
ки ЯНЦ КМП СО РАМН и приглашение 
родственников больных, проведение 
семинаров среди населения, медицин-
ских работников различного профиля. 
Выездному медико-генетическому кон-

сультирова-
нию в улусы 
республики уделяется особое внима-
ние в связи с тем, что значительные 
расстояния, дороговизна проезда не 
позволяют получить медико-генетичес-
кую помощь в полном объеме жителям 
многих улусов. 

Соотношение консультирующихся 
по направлению врачей и обратив-
шихся самостоятельно в МГК соста-
вило 90 и 10% соответственно, что 
связано с повышением грамотности 
специалистов первичного звена, спе-
циализированных подразделений по 
медицинской генетике, расширением 
возможностей лабораторной диагнос-
тики. Среди консультированных в МГК 
преобладают якуты – 71%, русские 
составляют 21%, представители мало-
численных народов Севера – до 5%. 

В МГК с 2001 г. внедрен  Респуб-
ликанский регистр наследственной и 
врожденной патологии. За период с 
2001 по 2008 г. зарегистрировано 11500 
семейных карт. Автоматизированный 
регистр позволил совершенствовать 
медико-генетическое консультирова-
ние и улучшить эффективность, вы-
делить наиболее частые моногенные 
заболевания в регионе, особенности 
их распространения, прогнозирова-
ния и профилактики новых случаев. 
По данным регистра из 1544 учтенных 
больных с уточненной наследственной 
патологией преобладают моногенные 
болезни нервной системы (34%), на-
следуемые синдромы (23%), хромо-
сомные болезни (15%) (рис. 2).

Практическую помощь в консульти-
ровании больных оказывают научные 
сотрудники ЯНЦ КМП СО РАМН (ней-
рогенетик Коротов М.Н., неврологи 
Николаева И.А., Варламова М.А., ор-
топед, к.м.н. Павлов Р.Н. и др.).

Цитогенетическая диагностика
В МГК цитогенетическая диагности-

ка хромосомной патологии проводится 
ежегодно 450-500 пациентам, из них 
65% - дети. Согласно направлениям 
выделяются основные группы: до 35% 
- пациенты с нарушением физического 
и полового развития, 30% - с задерж-
кой психомоторного развития, от 6 до 
10% - с множественными пороками  

 
развития. Наиболее часто диагности-
руются числовые нарушения, среди 
них - синдром Дауна (67% в 2008 г.). 
Хромосомная патология выявлена у 
6,6% обследованных за 2006-2008 гг.

Селективный и массовый 
биохимический скрининг

Качественные и количественные 
биохимические тесты проводятся для 
диагностики наследственных болезней 
обмена веществ. В лаборатории МГК 
проводится тонкослойная хроматогра-
фия аминокислот и углеводов, опреде-
ление церулоплазмина и меди, VIII и IX 
факторов свертывания крови, альфа-1 
антитрипсина, лактата и др. За 2008 г. 
проведено 67445 исследований.

Массовое обследование новорож-
денных в РС (Я) проводится на фенил-
кетонурию, врожденный гипотиреоз, 
адреногенитальный синдром, муковис-
цидоз и галактоземию. Охват скринин-
гом по республике составляет 98-99%. 
Частота фенилкетонурии составила 
1:48366 новорожденных, врожденно-
го гипотиреоза – 1:4337, адреногени-
тального синдрома – 1:10372. Только 
за период с 2006 г. выявлено 8 боль-
ных с врожденным гипотиреозом, 2 - с 
фенилкетонурией, 3 - адреногениталь-
ным синдромом. Все дети получают 
лечение, семьям проведено медико-
генетическое консультирование, при 
фенилкетонурии и адреногенитальном 
синдроме проведена ДНК-диагностика 
в федеральных центрах.
Молекулярно-генетическая диаг-

ностика моногенных болезней
В МГК с 2000 г. проводилась ДНК-

диагностика 5 заболеваний - спиноце-
ребеллярной атаксии I типа, невраль-
ной амиотрофии Шарко-Мари-Тус 1А 
типа, миодистрофии Дюшенна-Бекке-
ра, миотонической дистрофии, гемо-
филии А. За 2 последних года благо-
даря совместной работе с Отделом 
молекулярной генетики КМП ЯНЦ СО 
РАМН внедрена молекулярно-генети-
ческая диагностика еще 7 наследствен-
ных моногенных болезней - атаксии 
Фридрейха, окулофарингеальной ми-
одистрофии, спинальной амиотрофии 

Рис.1. Динамика посещений в МГК
Рис. 2. Структура наследственной патологии по данным Республиканс-
кого регистра наследственной и врожденной патологии
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Верднига-Гоффмана, наследственной 
энзимопенической метгемоглобине-
мии, нейросенсорной несиндромаль-
ной тугоухости, спинально-бульбарной 
амиотрофии Кеннеди и 3-М синдрома. 
Только в 2008 г. молекулярно-генети-
ческая диагностика моногенных бо-
лезней проведена у 831 чел., тогда как 
в 2006 г. ДНК-диагностику прошли 352 
чел., в 2007 – 663. 

Пренатальная диагностика
Пренатальное обследование бере-

менных в МГК проводится неинвазив-
ными и инвазивными методами. 

Ультразвуковое исследование бере-
менных женщин в республике прово-
дится согласно приказу МЗ РФ №457 
от 28.10.2000 года «О совершенство-
вании в профилактике наследствен-
ных и врожденных заболеваний у де-
тей» и МЗ РС (Я) №663 от 29.12.2006 
года «О совершенствовании прена-
тальной и постнатальной диагностики 
врожденной и наследственной пато-
логии в Республике Саха (Якутия)» 
на базе женских консультаций, РБ№1-
НЦМ. Оснащение МГК современным 
УЗ-оборудованием позволит оптими-
зировать своевременную диагности-
ку врожденной патологии, увеличит 
эффективность профилактики ВПР и 
моногенных болезней в республике. 
Также селективно выполняются био-
химические (сывороточные маркеры) 
исследования на ассоциированный с 
беременностью плазменный протеин 
А (РАРР-А) в комплексе с β-субъеди-
ницей хорионического гонадотропина 
(ХГЧ) в сроки 10-13 недель беремен-
ности, альфафетопротеина (АФП) и 
ХГЧ -  в 15-20 недель.

Инвазивные методы пренатальной 
диагностики внедрены в 1999 г., про-
водятся хорионбиопсия, плаценто-
биопсия, кордоцентез, амниоцентез. 
За период с 1999 г. в МГК проведено 
более1400 инвазивных процедур. Вы-
являемость хромосомной патологии 
плода составила 6%. В структуре хро-
мосомной патологии плода преоблада-
ют числовые аномалии, среди которых 
трисомия по 21 хромосоме (синдром 
Дауна), трисомия по 18 хромосоме 
(синдром Эдвардса).

В отягощенных семьях проведена 
пренатальная ДНК-диагностика по за-
болеваниям – спиноцеребеллярной 
атаксии I типа, миотонической дистро-
фии, 3М-синдрому, миопатии Дюшен-
на/Беккера, спинальной амиотрофии 
Верднига-Гоффмана, невральной ами-
отрофии Шарко-Мари-Тус IА типа.

При выявлении ВПР, хромосомной, 
моногенной патологии у плода вопрос 
о дальнейшей тактике решается пре-
натальной комиссией в составе вра-

чей-генетиков, акушера-гине-
колога, врача ультразвуковой 
диагностики, узких специа-
листов – в зависимости от вы-
явленной аномалии. Во всех 
случаях окончательное реше-
ние остается за семьей.

Мониторинг врожденных 
пороков развития

В РС (Я) мониторинг врож-
денных пороков развития 
(ВПР) проводится с 2001 г., в 
МГК создана группа монито-
ринга. Извещения на случаи рождения 
детей с ВПР и прерванных плодов с 
ВПР поступают из всех родильных до-
мов республики, прозектуры.  В группу 
мониторинга за 2008 г. поступило 510 
извещений на 357 случаев ВПР. Целью 
мониторинга является обеспечение 
единого подхода к слежению за час-
тотой врожденных пороков развития 
в сочетании с уровнем загрязнения 
окружающей среды тератогенными и 
мутагенными веществами. По монито-
рингу ВПР проводится оценка эффек-
тивности пренатальной диагностики в 
республике.

Частота ВПР среди новорожденных 
в РС (Я) составила от 1,75% в 2001 г. 
до 2,7% в 2008 г. (рис. 3). Наибольший 
удельный вес в структуре ВПР занима-
ют врожденные пороки сердца, мно-
жественные пороки развития, пороки 
костно-мышечной, мочевой и половой 
систем.

Заключение
В МГК Перинатального центра 

РБ№1-НЦМ объединены современ-
ные методы диагностики врожденной 
и наследственной патологии. Сосредо-
точенные на базе МГК технологии ге-
нетических анализов, коллектива ква-
лифицированных врачей-генетиков, 
научных сотрудников работают на все 
население республики, что повышает 
эффективность медико-генетического 
консультирования. Внедрение новей-
ших достижений в области ДНК-диа-
гностики наследственной патологии 
является особенно актуальным для 
Якутии, отдаленной от центральных 
областей России.

Для дальнейшего улучшения меди-
ко-генетической помощи населению 
РС (Я) важными являются: 

-поддержка органов здравоохране-
ния (директивная, организационная, 
методическая, взаимодействие между 
службами);

-развитие сети территориальных 
медико-генетических кабинетов в круп-
ных улусах и городах с целью достиже-
ния доступности медико-генетической 
помощи для всех категорий населения;

  
- проведение диагностики и профи-

лактики врожденных и наследственных 
болезней на основе научно обоснован-
ных рекомендаций, республиканской 
целевой программы;

-расширение возможностей диа-
гностики наследственных болезней с 
учетом особенностей региона и с ис-
пользованием современных методов;

-оказание психологической помо-
щи больным и отягощенным семьям 
в адаптации больных с врожденной и 
наследственной патологией в семье и 
обществе;

 -взаимодействие с другими специ-
ализированными службами (акушерс-
ко-гинекологической, педиатрической, 
неврологической, эндокринологичес-
кой и др.);

-пропаганда медико-генетических 
знаний.
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Рис. 3. Частота ВПР в Республике Саха (Якутия)  по 
данным группы мониторинга МГК РБ№1-НЦМ
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