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Представлены результаты мониторинга врожденных пороков развития группы обязательного учета за 9-летний период в Томске (1998- 
2007 гг.), установлен уровень и динамика их распространенности. Определена частота врожденных пороков развития плода, выявленных 
пренатально и прерванных по медицинским показаниям. Проведена оценка эффективности пренатальной диагностики некоторых форм 
пороков развития.
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The results of monitoring of congenital malformations of obligatory registration group in Tomsk during nine years are represented in this 
article. The level and dynamics of prevalence of birth defects were investigated. The frequency of prenatal detected and interrupted congenital 
malformations was revealed. The efficacy of prenatal diagnostics was estimateds.

Keywords: congenital malformations, monitoring, prenatal diagnosticg.

Введение
Долгосрочная оценка динамики 

уровня врожденной и наследственной 
патологии является важным вопросом 
для современного здравоохранения. В 
связи с увеличением удельного веса 
аномалий развития в перинатальной, 
младенческой смертности и инвалид-
ности [14] особенно важным является 
изучение структуры и особенностей 
распространения врожденных пороков 
развития (ВПР) в различных регионах. 
Установить частоту ВПР и проводить 
долговременное наблюдение дает воз-
можность система мониторинга, осно-
ванная на регистрации и учете больных 
детей с ВПР. Задачами генетического 
мониторинга ВПР являются изучение 
этиологии врожденных пороков раз-
вития, выявление и контроль новых 
тератогенных факторов среды, оценка 
влияний на популяционные показатели 
частоты ВПР массовых программ пер-
вичной и вторичной профилактики [4]. 
Для решения этих задач необходимо 
соблюдение ряда методологических 
условий сбора и анализа получаемой 
информации, а также организации уче-
та тех форм ВПР, которые имеют четко 
очерченный фенотип и хорошо диа-
гностируются. С 1998 г. в Российской 
Федерации организован и внедрен мо-

ниторинг ВПР с учетом методических 
рекомендаций международных сис-
тем EUROCAT и CLEARINGHOUSE. 
Определены статистически значимые 
межрегиональные различия по группе 
пороков обязательного учета (21 фор-
ма клинически диагностируемых ВПР), 
частота пороков развития этой группы 
по регионам России составила от 3,6 
до 11,2 ‰ [5].

На показатели частоты ВПР в опре-
деленной степени оказывают влияние 
мероприятия пренатальной диагности-
ки. По данным литературы, тенденцию 
к увеличению имеют как показатели 
распространенности отдельных групп 
пороков у новорожденных, так и коли-
чество пренатально диагностирован-
ных случаев ВПР [18,19,21].

Основными задачами нашей рабо-
ты являлись:

• Анализ динамики частоты  ВПР 
обязательного учета в г. Томске за пе-
риод с 1998 по 2007 г.

• Определение частоты индуциро-
ванных абортов плодов с ВПР, выяв-
ленными пренатально и прерванными 
по медицинским показаниям.

• Оценка эффективности прена-
тальной диагностики некоторых ВПР в 
г. Томске в исследуемый период

Материалы и методы
Мониторинг ВПР в Томской области 

проводится с 1999 г. в соответствии с 
приказами Министерства здравоохра-
нения России от 10.09.1998 г. №268 
«О мониторинге врожденных поро-
ков развития у детей» и Департамен-
та здравоохранения Администрации 
Томской области от 13.04.1999 г. №122 
«О мониторинге врожденных пороков 
развития у детей в Томской области». 
К порокам развития обязательного 
учета отнесены: анэнцефалия, спин-
номозговая грыжа, энцефалоцеле, 
врождённая гидроцефалия, микротия 

(анотия), расщелина нёба, расще-
лина губы и/или нёба, транспозиция 
крупных сосудов, гипоплазия левого 
сердца, атрезия пищевода, атрезия 
ануса, агенезия или дисгенезия почек, 
гипоспадия, эписпадия, экстрофия мо-
чевого пузыря, редукционные пороки 
конечностей, диафрагмальная грыжа, 
омфалоцеле, гастрошизис, синдром 
Дауна, множественные врождённые 
пороки развития [6].

В настоящей работе представлены 
результаты мониторинга ВПР с учетом 
21 нозологической формы ВПР и вы-
полнением следующих требований: 

• грубые «внешние» пороки разви-
тия, которые выявляются врачом при 
осмотре новорожденного ребенка; 

• пороки внутренних органов с вы-
соким уровнем летальности, выявля-
емые при проведении патологоанато-
мического исследования; 

• все дети с изолированными и мно-
жественными ВПР, родители которых 
проживают в Томской области; 

• изолированные ВПР и множест-
венные пороки развития (МВПР) как у 
живорожденных, так и мертворожден-
ных детей с массой тела более 500 г 
при сроке беременности 22 и более 
недель. 

Для оценки частоты индуцирован-
ных  абортов плодов с ВПР регист-
рировались все случаи прерывания 
беременности плодами с пороками 
развития по медицинским показаниям. 

Показатель частоты ВПР и  индуци-
рованных  абортов плодов с ВПР рас-
считывался по формулам EUROCAT 
[16]: 
                      Число случаев ВПР(LB+FD)
Частота ВПР=-----------------------------------------х100;
                         Число случаев ВПР (LB+FD)

                      Число случаев IA
Частота IA=-----------------------------------------х100,

                   Число рождений (LB+FD)
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где LB – живорожденные, FD – мерт-
ворожденные, IA – индуцированные 
аборты или прерванные беременнос-
ти по поводу пренатально выявленных 
ВПР плода в любом сроке гестации. 

Анализ данных проводился в пакете 
Statistica 6,0 [20]. В качестве основных 
инструментов статистического анали-
за использовали вычисление описа-
тельных статистик и корреляционный 
анализ.

Результаты и обсуждение
За период с 1998 по 2007 г. в г. Том-

ске родилось 415 детей с пороками 
развития, подлежащими обязательно-
му учету. Для большинства нозологи-
ческих форм ВПР не установлено до-
стоверного изменения их частоты во 
времени. Показатели средней частоты 
пороков развития этой группы пред-
ставлены в табл.1. Следует отметить, 
что за период с 1998 по 2007 г. были 
зарегистрированы лишь единичные 
случаи эписпадии и экстрофии моче-
вого пузыря, поэтому их усредненные 
оценки, представленные в таблице, 
не являются значимыми. В целом 
сравнение распространенности ВПР, 
представленных в табл. 1, с данны-
ми по другим территориям (г. Омск, 
Свердловская, Самарская, Воронеж-
ская, Ростовская, Иркутская области, 
Краснодарский край, Республики Баш-
кортостан, Северная Осетия, Алания) 
показало, что наши результаты нахо-
дятся в диапазоне средних значений 
частоты ВПР по Российской Федера-
ции [1,3,5,7-13].

В табл.1 не представлены данные по 
9 нозологическим формам (анэнцефа-
лия, спинномозговая грыжа, энцефа-
лоцеле, гидроцефалия, транспозиция 
магистральных сосудов, гипоспадия, 
диафрагмальная грыжа, омфалоце-
ле, синдром Дауна), для которых была 
выявлена выраженная тенденция к 
изменению частоты встречаемости 
со временем. Следует отметить, что 
анэнцефалия, спинномозговая грыжа, 
энцефалоцеле и гидроцефалия нами 
были объединены в одну группу – по-
роки развития центральной нервной 
системы (ЦНС). При этом значимость 
результатов проверяли посредством  
корреляционного анализа, где одна 
переменная величина являлась часто-
той регистрации ВПР, а вторая – годом 
(рис.1 и табл.2).

На рис.1 демонстрируется выра-
женное снижение суммарной (для 21 
формы) частоты ВПР в динамике с 
1998 по 2007 г. Величина коэффици-
ента корреляции между частотой ВПР 
и годом исследования составляет -0,8, 
что позволяет считать данную законо-

мерность статистически значимой. 
Как видно из табл.2, в течение ис-

следуемого периода сильнее  всего 
снижалась частота транспозиции ма-
гистральных сосудов, диафрагмаль-
ной грыжи и гипоспадии. Первые две 
формы пороков развития имеют рас-
пространенность 0,1-0,2 ‰ [5], пока-
затели частоты гипоспадии, по дан-
ным различных авторов, варьируют 
от 0,2 до 3,97 на 1000 живорожденных 
[15,17,20]. Высокая частота этой пато-
логии отмечена в г. Томске в начале 
работы мониторинга ВПР - 1,83 ‰ [8]. 
Проводить сравнение таких показате-
лей сложно, так как методологические 
подходы к учету этой патологии могут 
различаться. Одной из главных при-
чин повышенного уровня гипоспадии 
считают ошибку регистрации [15], что, 
вероятно, имело место в первые годы 
мониторинга ВПР в г. Томске.

Для пороков развития ЦНС, омфа-
лоцеле и синдрома Дауна, представ-
ленных в табл.2, корреляция с годом 
исследования менее выражена, зна-
чения r варьируют от −0,53 до −0,61. 
Вместе с тем именно эти формы ВПР 
в большей степени диагностируются в 
пренатальном периоде у плода и воз-
можно прерывание такой беременнос-
ти. Поэтому логично предположить, 
что тенденция к снижению частоты 
этих  пороков может быть обусловле-
на, в том числе, и эффективностью 
мероприятий пренатальной  диагнос-
тики (рис.2).

В данном случае для корреляцион-
ного анализа нами были выбраны две 
формы ВПР, которые, с одной сторо-
ны, имеют достаточно высокую час-
тоту среди новорожденных, а с другой 
– хорошо диагностируются пренаталь-
но. Это – спинномозговая грыжа и син-
дром Дауна. Как видно из рисунка, час-
тота выбранных нами двух форм ВПР 
у новорожденных 
значимо снижает-
ся при повыше-
нии частоты этих 
же форм среди 
и н д у ц и р о в а н -
ных абортов. На 
наш взгляд, эта 
зависимость поз-
воляет говорить 
об эффективнос-
ти мероприятий 
п р е н ат а л ь н о й 
диагностики в 
снижении общего 
уровня ВПР у но-
ворожденных.

В целом за 
период с 1998 по 
2007 г. диагнос-

тировано 199 случаев ВПР у плодов, 
беременности были прерваны по ме-
дицинским показаниям, частота инду-
цированных  абортов плодов с ВПР 
варьировала от 0,6 до 6,3 ‰. Основ-
ной вклад в этот показатель вносят 
пороки развития ЦНС: с 2000 г. среди 
новорожденных не зарегистрировано  

Таблица 1

Таблица 2

Средняя частота отдельных форм ВПР 
обязательного учета в г. Томске 

(1998 – 2007 гг.)

Нозологическая форма Частота 
(1:1000)

Микротия 0,11±0,03
Расщелина нёба 0,37±0,07
Расщелина губы и/или нёба 0,48±0,07
Гипоплазия левого сердца 0,12±0,05
Атрезия пищевода 0,22±0,06
Атрезия ануса 0,12±0,04
Агенезия или дисгенезия 
почек 0,23±0,08
Эписпадия 0,02±0,02
Экстрофия  мочевого пузыря 0,03±0,02
Редукционные пороки 
конечностей 0,21±0,07
Гастрошизис 0,21±0,05
Множественные ВПР 1,03±0,19
Примечание. данные представлены в виде 
средних арифметических и стандартных 
ошибок.

Коэффициенты корреляции частоты 
некоторых форм ВПР 
с годом исследования

Нозологическая форма Коэффициент 
корреляции, r

Пороки развития ЦНС -0,55
Транспозиция 
магистральных сосудов -0,86
Гипоспадия -0,77
Диафрагмальная грыжа -0,78
Омфалоцеле -0,61
Синдром Дауна -0,53

Рис.1. Динамика суммарной частоты 21 формы ВПР в г. Томске 
(1998-2007 гг.)
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ни одного случая анэнцефалии, с  
2003 г. - энцефалоцеле. Таким обра-
зом, эффективность пренатальной 
диагностики для этих форм ВПР в ука-
занный период составила 100%.

Наши результаты хорошо согласу-
ются с данными других авторов. При 
популяционном изучении динамики 
пренатальной диагностики ВПР полу-
чены подобные результаты – показа-
тель пренатального диагноза группы 
пороков ЦНС на протяжении всего 
периода исследования был близок к 
100% [19]. Частота прерванных бере-
менностей по поводу выявленного по-
рока развития увеличилась с 2,26 до 
4,74 на 1000 рождений. Увеличение 
показателя пренатального диагноза 
отмечено для всех форм ВПР, но в 
различной степени. Так, для синдрома 
Дауна этот показатель варьирует от 16 
до 47% и значительно различается в 
группах, распределенных по возрасту 
матери, который является серьезным 
фактором риска.

Заключение
Таким образом, нами установлено 

статистически значимое уменьшение 
суммарной частоты 21 формы ВПР, 
подлежащих обязательной регистра-
ции, и некоторых нозологических форм 
пороков развития - анэнцефалии, спин-
номозговой грыжи, энцефалоцеле, 

гидроцефалии, 
т р а н с п о з и ц и и 
магистральных 
сосудов, гипос-
падии, диафраг-
мальной грыжи, 
о м ф а л о ц е л е , 
синдрома Дауна 
у новорожденных 
в г. Томске (1998-
2007 гг.). Опре-
делена зависи-
мость снижения 
частоты отде-
льных форм ВПР 
у новорожденных 
от частоты ин-
дуцированных 
абортов плодов с 
этими же порока-
ми развития. По 
мере увеличения 

периода наблюдения и накопления 
данных мониторинга пороков развития 
обсуждаемые в данной работе резуль-
таты будут уточняться. Очевидно, что 
при улучшении системы профилактики 
ВПР возможно значительное снижение 
частоты пороков развития среди ново-
рожденных.

Работа выполнена при финансовой 
поддержке РФФИ (Российского фон-
да фундаментальных исследований) 
Проекта № 08-04-01494а.
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