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Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèå ïðî öå äó ðû, íå òðå áó þ ùèå èí âà çèâ íî ãî âìå øà òå ëü ñò âà, ïî ëü çó þò ñÿ áî ëü øîé ïî ïó -
ëÿð íî ñòüþ. Â ðàì êàõ ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè ïî äîá íûå ìå òî äû ïî çâî ëÿ þò èñê ëþ ÷èòü ðèñê ïðè ÷è íå íèÿ âðå äà çäî ðî âüþ
ìà òå ðè è ïëî äà. Â îá çî ðå ðàñ ñìîò ðå íû îñíîâ íûå ïîä õî äû, ïðè ìå íÿ å ìûå â íà ñòî ÿ ùèé ìî ìåíò â îá ëà ñ òè íå èí âà çèâ íîé ãå íå -
òè ÷å ñêîé ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè. Îò äå ëü íîå âíè ìà íèå óäå ëå íî âîç ìîæ íî ñòè èñ ïî ëü çî âà íèÿ ðàç ðà áî òàí íûõ ìå òî äîâ
â êëè íè ÷å ñêîé ïðàê òè êå â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ è â áëè æàé øåé ïåð ñ ïåê òè âå.
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Ââå äå íèå

Ðàç ðà áîò êà íå èí âà çèâ íûõ ìå òî äîâ ãå íå òè ÷å ñêî ãî
àíà ëè çà â ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êå ïî çâî ëÿ åò âû ÿ âèòü
õðî ìî ñîì íûå íà ðó øå íèÿ ïëî äà áåç èñ ïî ëü çî âà íèÿ èí -
âà çèâ íûõ ïðî öå äóð. Òà êàÿ äèà ãíî ñ òè êà èìå åò ðÿä ïðå è -
ìó ùåñòâ ïå ðåä êëàñ ñè ÷å ñêîé èí âà çèâ íîé äèà ãíî ñ òè êîé, 
â íà ñòî ÿ ùèé ìî ìåíò øè ðî êî ïðè ìå íÿ å ìîé â êëè íè ÷å -
ñêîé ïðàê òè êå è âêëþ ÷à þ ùåé â ñå áÿ èñ ñëå äî âà íèå áèî -
ëî ãè ÷å ñêî ãî ìà òå ðè à ëà, ïî ëó ÷åí íî ãî ïðè àñ ïè ðà öèè
âîð ñèí õî ðè î íà, àì íè î öåí òå çå è êîð äî öåí òå çå.

Äàí íûå âòî ðî ãî Ðîñ ñèé ñêî ãî ìóëü òè öåí ò ðî âî ãî èñ -
ñëå äî âà íèÿ ïî êà çû âà þò, ÷òî âå ðî ÿò íîñòü ïðå ðû âà íèÿ
áå ðå ìåí íî ñòè â òå ÷å íèå äâóõ íå äåëü ïî ñëå èí âà çèâ íî ãî
âìå øà òå ëü ñò âà ñî ñòàâ ëÿ åò â ñðåä íåì 1,7% [2]. Ïî äàí -
íûì Mu je zi no vic F. è Al fi re vic Z., èí âà çèâ íûå ïðî öå äó ðû 
íå ñóò ðèñê âû êè äû øà â 0,6%, à â ïðå äå ëàõ 14 äíåé
â ñðåä íåì â 2% ñëó ÷à ÿõ [36]. Ñó ùå ñò âó åò ðÿä ôàê òî ðîâ,
êî òî ðûå ìî ãóò ïî âëè ÿòü íà ðàç âè òèå îñëîæ íå íèé è íà
ðå çó ëü òà òû èí âà çèâ íîé ïðå íà òà ëü íîé äàã íî ñòè êè. Ê òà -
êèì ôàê òî ðàì ìîæ íî îò íå ñ òè âîç ðàñò æåí ùè íû, îñëîæ -
íåí íûé àêó øåð ñêèé àíà ìíåç, îïûò âðà ÷à, îñíà ùåí -
íîñòü ìå äè öèí ñêî ãî ó÷ ðåæ äå íèÿ è äðó ãèå [7].

Íå ñìîò ðÿ íà îò íî ñè òå ëü íóþ ñëîæ íîñòü ïðî âå äå íèÿ
íå èí âà çèâ íîé äèà ãíî ñ òè êè, åå ðå çó ëü òà òèâ íîñòü ìî æåò
áûòü ñî ïî ñòà âè ìà ñ òà êî âîé ó èí âà çèâ íûõ ìå òî äîâ àíà -
ëè çà. Êðî ìå òî ãî, îíà íå ñî çäà åò óã ðî çû äëÿ çäî ðî âüÿ
ìà òå ðè è ïëî äà. Èñ ïî ëü çî âà íèå âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ, âû -
äå ëåí íîé èç ïëàç ìû êðî âè ìà òå ðè ïðè íå èí âà çèâ íîé ãå -
íå òè ÷å ñêîé äèà ãíî ñ òè êå òðè ñî ìèè 21, ïî êà çà ëî âû ñî -
êóþ ÷à ñ òî òó âû ÿâ ëå íèÿ àíå óï ëî è äèè (99%) è íèç êèé

óðî âåíü ëîæ íî ïî ëî æè òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ — îêî ëî
0,1% [10, 38, 48].

Íå èí âà çèâ íàÿ ïðå íà òà ëü íàÿ ãå íå òè ÷å ñêàÿ äèà ãíî ñ -
òè êà îñíî âà íà íà ïî ëó ÷å íèè êëå òîê ïëî äà èç êðî âî òî êà
ìà òå ðè, à òàê æå íà âû äå ëå íèè âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ïëî äà 
(cell-free fe tal DNA, cffDNA), ëè áî âíå êëå òî÷ íîé ÐÍÊ
ïëî äà (cffRNA). Äî íå äàâ íå ãî âðå ìå íè, îò äå ëü íîå âíè -
ìà íèå óäå ëÿ ëîñü ïî ëó ÷å íèþ ôå òà ëü íûõ êëå òîê èç êðî -
âî òî êà ìà òå ðè [1, 4]. Îä íà êî èñ ïî ëü çî âà íèå òà êî ãî ïîä -
õî äà ñî ïðÿ æå íî ñ íå êî òî ðû ìè ñó ùå ñò âåí íû ìè ìå òî äè -
÷å ñêè ìè îãðà íè ÷å íè ÿ ìè âñëåä ñò âèå ÷ðåç âû ÷àé íî íèç -
êèõ êîí öåí ò ðà öèé ïëîä íûõ êëå òîê â êðî âè ìà òå ðè.
Â íà ñòî ÿ ùåì îá çî ðå ðå÷ü ïîé äåò èìåí íî î âíå êëå òî÷ -
íîé ÄÍÊ/ÐÍÊ ïëî äà â êðî âè ìà òå ðè, â ñâÿ çè ñ òåì, ÷òî
â íà ñòî ÿ ùèé ìî ìåíò èõ àíà ëèç ÿâ ëÿ åò ñÿ íàè áî ëåå àê -
òèâ íî ðàç âè âà å ìîé îá ëà ñòüþ èñ ñëå äî âà íèé â ðå ïðî äóê -
òèâ íîé ìå äè öè íå.

Â 1997 ãî äó Den nis Lo ñ ñî àâ òî ðà ìè ïî êà çà ëè íà ëè -
÷èå ÄÍÊ ïëî äà â ïëàç ìå è ñû âî ðîò êå êðî âè áå ðå ìåí íûõ 
æåí ùèí [30]. Ñòî èò ñêà çàòü, ÷òî çà ìåò íûé âêëàä â èçó -
÷å íèå áèî ëî ãèè âíå êëå òî÷ íûõ íóê ëå è íî âûõ êèñ ëîò
â ïëàç ìå êðî âè ÷å ëî âå êà âíå ñëè è îòå ÷å ñò âåí íûå ó÷å íûå 
— Âëà ñîâ Â.Â., Ëàê òè î íîâ Ï.Ï. è Ðû êî âà Å.Þ. [52].
Òàê, íà ïðè ìåð, èìè áû ëî ïî êà çà íî, ÷òî â êðî âè áå ðå -
ìåí íûõ æåí ùèí ÄÍÊ ìî æåò íà õî äè òü ñÿ êàê â ñâî áîä -
íîì ñî ñòî ÿ íèè, òàê è áûòü ñâÿ çàí íîé ñ êëå òî÷ íîé ïî -
âåð õ íî ñòüþ. Òàê æå áû ëà ïî ëó ÷å íà èí ôîð ìà öèÿ îò íî ñè -
òå ëü íî ðàç ìå ðîâ ôðàã ìåí òîâ âíå êëå òî÷ íûõ íóê ëå è íî -
âûõ êèñ ëîò. Ïî ëó ÷å íûå äàí íûå ìîæ íî èñ ïî ëü çî âàòü íå
òî ëü êî äëÿ íå èí âà çèâ íîé ïðå íà òà ëü íîé ãå íå òè ÷å ñêîé
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äèà ãíî ñ òè êè, íî è, íà ïðè ìåð, äëÿ äèà ãíî ñ òè êè ðà êà íà
ðàí íèõ ñòà äè ÿõ.

Ñ ìî ìåí òà îá íà ðó æå íèÿ âíå êëå òî÷ íûõ ÄÍÊ è ÐÍÊ
ïëî äà â êðî âè ìà òå ðè ïî ÿ âè ëàñü âîç ìîæ íîñòü èõ èñ ïî -
ëü çî âà íèÿ äëÿ íå èí âà çèâ íîé ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè 
ãå íå òè ÷å ñêèõ çà áî ëå âà íèé ó ïëî äà (Íå èí âà çèâ íàÿ ïðå -
íà òà ëü íàÿ äèà ãíî ñ òè êà (ÍÏÄ) / Non-In va si ve Pre na tal
Tes ting (NIPT)) [13]. Âíå êëå òî÷ íàÿ ÄÍÊ ñî ñòî èò èç
ôðàê öè î íè ðî âàí íûõ íóê ëå à çà ìè ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòåé
ÄÍÊ, íàè áî ëåå äëèí íûå èç êî òî ðûõ (ïðå è ìó ùå ñò âåí íî
ìà òå ðèí ñêèå) ïðåä ñòàâ ëå íû ôðàã ìåí òà ìè ïî
133—166 ï.í. [33]. Âíå êëå òî÷ íàÿ ÄÍÊ ïëî äà ñî ñòàâ ëÿ åò
6—10% âñåé âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ â ïåð âîì è âòî ðîì òðè -
ìå ñò ðå áå ðå ìåí íî ñòè è âîç ðà ñ òà åò äî 10—20% â òðå òüåì
òðè ìå ñò ðå [33, 35]. Èìåí íî ñ åå âû äå ëå íè åì è àíà ëè çîì
ñâÿ çà íî ðàç âè òèå ìå òî äîâ ÍÏÄ (ðèñ. 1).

Íå èí âà çèâ íàÿ ïðå íà òà ëü íàÿ äèà ãíî ñ òè êà ïî ëà ïëî äà

Â êðî âî òî êå ìà òå ðè âíå êëå òî÷ íóþ ÄÍÊ ïëî äà ìîæ -
íî îïðå äå ëèòü êî ëè ÷å ñò âåí íî, ÷òî âàæ íî äëÿ ðàí íåé äî -
êëè íè ÷å ñêîé äèà ãíî ñ òè êè îñëîæ íå íèé áå ðå ìåí íî ñòè.

Ïåð âûå èñ ñëå äî âà íèÿ, êà ñà þ ùè å ñÿ íå èí âà çèâ íîé
ïðå íà òà ëü íîé ãå íå òè ÷å ñêîé äèà ãíî ñ òè êè àíå óï ëî è äèé,
ôî êó ñè ðî âà ëèñü íà êî ëè ÷å ñò âåí íîì îïðå äå ëå íèè ïî -
ñëå äî âà òå ëü íî ñòåé ìóæ ñêîé âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ïëî äà
â ìà òå ðèí ñêîé ïëàç ìå ñ ïî ìî ùüþ ÏÖÐ â ðå à ëü íîì âðå -
ìå íè [31]. Ýòî ñâÿ çà íî ñ òåì, ÷òî âû ÿâ ëå íèå ïî ñëå äî âà -
òå ëü íî ñòåé Y õðî ìî ñî ìû äà åò âîç ìîæ íîñòü òî÷ íî ðàç äå -
ëèòü ÄÍÊ ïëî äà è âíå êëå òî÷ íóþ ÄÍÊ ìà òå ðè.

Îïóá ëè êî âà íû ðà áî òû ïî îá íà ðó æå íèþ ïî ñëå äî âà -
òå ëü íî ñòåé Y-õðî ìî ñî ìû ïëî äà â öå ëÿõ âû ÿâ ëå íèÿ íà -

ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà íèé, ñöåï ëåí íûõ ñ ïî ëîì [58].
Áû ëî ïðî âå äå íî ìíî æå ñò âî èñ ñëå äî âà íèé äëÿ òî ãî, ÷òî -
áû îöå íèòü òî÷ íîñòü äå òåê öèè Y-õðî ìî ñî ìû â âè äå âíå -
êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ïëî äà â êðî âî òî êå ìà òå ðè è â äà ëü íåé -
øåì èñ ïî ëü çî âàòü ýòè äàí íûå äëÿ äèà ãíî ñ òè êè ïî ëà
ïëî äà, ñöåï ëåí íûõ ñ ïî ëîì çà áî ëå âà íèé è âðîæ äåí íîé
äèñ ï ëà çèè íàä ïî ÷å÷ íè êîâ [27]. Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ íå -
èí âà çèâ íîå îïðå äå ëå íèå ïî ëà íà îñíî âà íèè ÄÍÊ ïëî äà
â ïëàç ìå êðî âè ìà òå ðè ìîæ íî ñ÷è òàòü äî ñòà òî÷ íî òî÷ -
íûì ìå òî äîì [17]. Èç âå ñò íî, ÷òî äî ñå äü ìîé íå äå ëè áå -
ðå ìåí íî ñòè ÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü îïðå äå ëå íèÿ ëî êó ñîâ
Y-õðî ìî ñî ìû ìå òî äîì îáû÷ íîé ÏÖÐ ñî ñòàâ ëÿ åò 95%, à
ïðè èñ ïî ëü çî âà íèè ÏÖÐ â ðå à ëü íîì âðå ìå íè óæå íà ïÿ -
òîé íå äå ëå ðàç âè òèÿ ìîæ íî îïðå äå ëèòü ïîë ýì á ðè î íà
ñ òî÷ íî ñòüþ äî 100% [3]. Â ñâÿ çè ñ ýòèì ïî äîá íûå òå ñ òû
áû ëè âíå äðå íû â ïðàê òè êó â ðÿ äå êëè íèê [27].

Â êà ÷å ñò âå ïðè ìå ðà ìîæ íî ïðè âå ñ òè ðà áî òó Schef fer
P.G. ñ ñî àâ òî ðà ìè. Â èõ èñ ñëå äî âà íèè áû ëà ïðî à íà ëè çè -
ðî âà íà ïëàç ìà êðî âè ìà òå ðè, íà êîï ëåí íàÿ â ëà áî ðà òî -
ðèè çà 6 ëåò [46]. Áûë ïðî âå äåí ÏÖÐ-àíà ëèç äëÿ ãå íà
SRY è ìóëü òè êî ïèé íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ìàð êå ðà
DYS14. Â ñëó ÷àå ïî ëî æè òå ëü íî ãî ðå çó ëü òà òà äëÿ îáå èõ
àíà ëè çè ðó å ìûõ ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòåé äå ëà ëè âû âîä î áå -
ðå ìåí íî ñòè ïëî äîì ìóæ ñêî ãî ïî ëà. Åñ ëè ðå çó ëü òàò áûë
îò ðè öà òå ëü íûé, ÄÍÊ ïëî äà àíà ëè çè ðî âà ëàñü ïî 24 äè -
àë ëå ëü íûì ïî ëè ìîð ôèç ìàì èí ñåð öèé/äå ëå öèé èëè íà -
ñëå äó å ìûì ïî îò öîâ ñêîé ëè íèè àí òè ãå íîâ ãðóïï êðî âè.
Ïðè îá íà ðó æå íèè ÄÍÊ ïëî äà ñî îá ùà ëîñü î áå ðå ìåí íî -
ñòè ïëî äîì æåí ñêî ãî ïî ëà. Ðå çó ëü òà òû ñî ïî ñòàâ ëÿ ëèñü
ñ ðå çó ëü òà òà ìè áå ðå ìåí íî ñòè. Òå ñ òè ðî âà íèå ïðî âî äè -
ëîñü ñ ó÷à ñ òè åì 201 æåí ùè íû. Ñðåä íèé ãå ñ òà öè îí íûé
âîç ðàñò ñî ñòà âèë 9 íå äåëü. Â 189 èç 201 ñëó ÷àÿ (94%) áûë 
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Ðèñ. 1. Ñõå ìà òè ÷å ñêîå ïðåä ñòàâ ëå íèå ìå òî äîâ, èñ ïî ëü çó å ìûõ â íå èí âà çèâ íîé ïðå íà òà ëü íîé ãå íå òè ÷å ñêîé äèà ãíî ñ òè êå.



ïî ëó ÷åí ðå çó ëü òàò òå ñ òè ðî âà íèÿ; â 10 ñëó ÷à ÿõ íà ëè ÷èå
âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ïëî äà íå áû ëî ïîä òâåð æ äå íî; åùå
â äâóõ ñëó ÷à ÿõ (1%) ïðî è çî øåë ðàí íèé âû êè äûø. Èí -
ôîð ìà öèÿ îá èñ õî äàõ áå ðå ìåí íî ñòè áû ëà äî ñòóï íà
â 197 ñëó ÷à ÿõ, ñðå äè íèõ 105 áå ðå ìåí íî ñòåé çà âåð øè -
ëèñü ðîæ äå íè åì ìà ëü ÷è êîâ, à 81 — ðîæ äå íè åì äå âî ÷åê,
11 áå ðå ìåí íî ñòåé çà êîí ÷è ëèñü ñïîí òàí íû ìè âû êè äû -
øà ìè. ×óâ ñò âè òå ëü íîñòü è ñïå öè ôè÷ íîñòü òå ñ òà ñî ñòà -
âè ëè 100%. Âî âñåõ 10 ñëó ÷à ÿõ, â êî òî ðûõ íå áû ëî îá íà -
ðó æå íî âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ïëî äà, ðî äè ëèñü äå âî÷ êè.
Òà êèì îá ðà çîì, àâ òî ðû äå ëà þò âû âîä î âû ñî êîé íà äåæ -
íî ñòè è âîç ìîæ íî ñòè ïðè ìå íå íèÿ â êëè íè ÷å ñêîé ïðàê -
òè êå âû øå î ïè ñàí íûõ ìå òî äîâ àíà ëè çà äëÿ îïðå äå ëå íèÿ
ïî ëà ïëî äà.

Â 2011 ã. Ìà ëû øå âîé Î.Â. è Áà ðà íî âûì Â.Ñ. áûë
ïðî âå äåí àíà ëèç ïî ëà ïëî äà ñ ïî ìî ùüþ íà áî ðîâ äëÿ íå -
èí âà çèâ íîé ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè, èç ãî òàâ ëè âà å -
ìûõ ÎÎÎ «Ãåí-òåõ íî ëî ãèÿ» [5]. Â ðå çó ëü òà òå èç 16 îá -
ðàç öîâ 10 áû ëè âåð íî äèà ãíî ñ òè ðî âà íû êàê ïëî äû ìóæ -
ñêî ãî ïî ëà, à òàê æå ïðà âè ëü íî îïðå äå ëå íî 3 ïëî äà æåí -
ñêî ãî ïî ëà. Â äâóõ ñëó ÷à ÿõ áûë çà ðå ãè ñò ðè ðî âàí ëîæ íî -
ïî ëî æè òå ëü íûé ðå çó ëü òàò. Òà êèì îá ðà çîì, äèà ãíî ñ òè -
÷å ñêàÿ òî÷ íîñòü ñî ñòà âè ëà 87%.

Îïðå äå ëå íèå ðå çóñ-ôàê òî ðà ïëî äà ñ ïî ìî ùüþ ìå òî äîâ
íå èí âà çèâ íîé ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè

Åùå îä íîé îá ëà ñòüþ ïðè ìå íå íèÿ àíà ëè çà âíå êëå -
òî÷ íîé ÄÍÊ ïëî äà ñòà ëî îïðå äå ëå íèå ðå çóñ-ôàê òî ðà
(RhD) ïëî äà äëÿ èñê ëþ ÷å íèÿ âîç ìîæ íî ãî ðå çóñ-êîí ô -
ëèê òà. Ïëîä ñ RhD+ ïîä âåð ãà åò ñÿ ðè ñ êó ãå ìî ëè òè ÷å -
ñêèé áî ëåç íè íî âî ðîæ äåí íî ãî, åñ ëè ó ìà òå ðè ñòà òóñ
RhD-, è â êðî âè ïðè ñóò ñò âó åò àí òè ãåí, ÷óâ ñò âè òå ëü íûé
ê RhD+. Ðå çóñ-ôàê òîð ìî æåò áûòü îïðå äå ëåí ñ ïî ìî -
ùüþ àíà ëè çà âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ïëî äà, ïî òî ìó ÷òî ãåí
ðå çóñ-ôàê òî ðà ïðè ñóò ñò âó åò â ãå íî ìå RhD+ ïëî äà, íî íå 
ó ìà òå ðè, êî òî ðàÿ áû ëà îïðå äå ëå íà êàê ðå çóñ-íå ãà òèâ -
íàÿ. Áû ëî ïî êà çà íî, ÷òî àíà ëèç âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ïëî -
äà ÿâ ëÿ åò ñÿ áå çî ïàñ íûì è ýô ôåê òèâ íûì ñïî ñî áîì
îïðå äå ëå íèÿ ñòà òó ñà ðå çóñ-ôàê òî ðà ïëî äà [54]. Ýòîò
ïîä õîä òàê æå áûë øè ðî êî ïðè íÿò âî ìíî ãèõ êëè íè ÷å -
ñêèõ öåí ò ðàõ [15].

Rij n ders R.J.P. ñ ñî àâ òî ðà ìè ïðî âî äè ëè êî ëè ÷å ñò âåí -
íóþ ÏÖÐ â ðå æè ìå ðå à ëü íî ãî âðå ìå íè ïî ñëå äî âà òå ëü -
íî ñòåé ðå çóñ-ôàê òî ðà è ãå íà SRY äëÿ ïà öè åí òîâ ñ ïî âû -
øåí íûì ðè ñ êîì ñöåï ëåí íûõ ñ ïî ëîì ïà òî ëî ãèé, à òàê -
æå äëÿ ïà öè åí òîâ ñ àí òè òå ëà ìè ê ðå çóñ-ôàê òî ðó [45].
Áû ëî ïðî à íà ëè çè ðî âà íî 72 îá ðàç öà. ×óâ ñò âè òå ëü íîñòü
ÏÖÐ ê RhD ñî ñòà âè ëà 100% è ñïå öè ôè÷ íîñòü 96,6%,
â òî âðåìÿ êàê ÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü ê SRY áû ëà 97,2%, à
ñïå öè ôè÷ íîñòü 100%. Èñ ñëå äî âà òå ëè òàê æå äå ëà þò âû -
âîä î âîç ìîæ íî ñòè ïðè ìå íå íèÿ ïëàç ìû êðî âè ìà òå ðè
äëÿ îïðå äå ëå íèÿ ñòà òó ñà RhD ïëî äà â êëè íè ÷å ñêîé
ïðàê òè êå.

Â ðà áî òå Ìàð êå ëî âîé À.Í. ñ ñî àâ òî ðà ìè ïðî âî äè -
ëîñü îïðå äå ëå íèå ñòà òó ñà ðå çóñ-ôàê òî ðà ïëî äà íà îñíî -

âà íèè àíà ëè çà ïëàç ìû êðî âè ìà òå ðè. Èñ ïî ëü çî âà ëèñü

îá ðàç öû êðî âè 100 áå ðå ìåí íûõ RhD- æåí ùèí [6]. Ïðè -

ìå íÿ ëàñü ÏÖÐ â ðå à ëü íîì âðå ìå íè ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì

äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèõ íà áî ðîâ äëÿ èäåí òè ôè êà öèè ãå íà ðå -

çóñ-ôàê òî ðà ïëî äà â êðî âè ìà òå ðè «ÄÍÊ-ðå çóñ ðå áåí êà» 

ïðî èç âîä ñò âà ÎÎÎ «Ãåí-òåõ íî ëî ãèÿ» (Ðîñ ñèÿ, ÐÓ

¹ÔÑÐ2010/09565). ×óâ ñò âè òå ëü íîñòü è ñïå öè ôè÷ íîñòü

äàí íî ãî ìå òî äà äèà ãíî ñ òè êè ñî ñòà âè ëè 100%. Ïî êà çà íî, 

÷òî äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèå íà áî ðû ìîæ íî ðå êî ìåí äî âàòü äëÿ

âíå äðå íèÿ â ìå äè öèí ñêóþ ïðàê òè êó äëÿ ðàí íåé íå èí âà -

çèâ íîé äèà ãíî ñ òè êè ðå çóñ-ôàê òî ðà ïëî äà. Äàí íûé ìå -

òîä äèà ãíî ñ òè êè ïî çâî ëÿ åò ðàç äå ëèòü áå ðå ìåí íûõ ñ ðå -

çóñ-îò ðè öà òå ëü íîé êðî âüþ íà äâå ãðóï ïû â ñî îò âåò ñò âèè 

ñ ðå çóñ-ôàê òî ðîì ïëî äà. Òà êîé ïîä õîä äà åò âîç ìîæ -

íîñòü ñíè çèòü ôè íàí ñî âûå çà òðà òû íà àí òè ðå çóñ-èì ìó -

íîã ëî áó ëèí, îïðå äå ëå íèå òèò ðà àí òè òåë ó æåí ùèí

ñ RhD- ïëî äîì è óäå ëèòü îñî áîå âíè ìà íèå æåí ùè íàì

ñ RhD+ ïëî äîì â ñâÿ çè ñ âîç ìîæ íî ñòüþ âîç íèê íî âå íèÿ

ãå ìî ëè òè ÷å ñêîé áî ëåç íè ïëî äà è íî âî ðîæ äåí íî ãî.

Íå èí âà çèâ íàÿ ïðå íà òà ëü íàÿ ãå íå òè ÷å ñêàÿ äèà ãíî ñ òè êà
àíå óï ëî è äèé

Íå ìå íåå àê òó à ëü íûì âî ïðî ñîì íà íà ñòî ÿ ùèé ìî -

ìåíò ÿâ ëÿ åò ñÿ íå èí âà çèâ íàÿ ïðå íà òà ëü íàÿ äèà ãíî ñ òè êà

àíå óï ëî è äèé. Áû ëî ïðåä ëî æå íî íå ñêî ëü êî ìî ëå êó ëÿð -

íî-ãå íå òè ÷å ñêèõ ìå òî äîâ, ñ ïî ìî ùüþ êî òî ðûõ ìîæ íî

îïðå äå ëèòü òðè ñî ìèþ 13, 18 è 21. Äàí íûå òðè ñî ìèè

íàè áî ëåå ÷à ñ òî ôèê ñè ðó þò ñÿ ó ðàç âè âà þ ùå ãî ñÿ ïëî äà è

îáó ñëîâ ëè âà þò ðÿä õî ðî øî èç âå ñò íûõ ñèí ä ðî ìîâ, à

èìåí íî ñèí ä ðîì Äà ó íà (òðè ñî ìèÿ 21), ñèí ä ðîì Ýä âàð ä -

ñà (òðè ñî ìèÿ 18) è ñèí ä ðîì Ïà òàó (òðè ñî ìèÿ 13). Òà êèì

îá ðà çîì, ðàç ðà áîò êà è âíå äðå íèå ìå òî äîâ ìî ëå êó ëÿð -

íî-ãå íå òè ÷å ñêîé äèà ãíî ñ òè êè äëÿ âû ÿâ ëå íèÿ äàí íûõ

õðî ìî ñîì íûõ àáåð ðà öèé êðàé íå âàæ íû äëÿ êëè íè ÷å -

ñêîé ïðàê òè êè. À óñïåø íîå ïðè ìå íå íèå ìå òî äîâ íå èí -

âà çèâ íîé ïðå íà òà ëü íîé ãå íå òè ÷å ñêîé äèà ãíî ñ òè êè äà åò

âîç ìîæ íîñòü ïðî âå ñ òè äèà ãíî ñ òè êó äà æå äëÿ òåõ æåí -

ùèí, êî òî ðûå ïî ðÿ äó ïðè ÷èí îò êà çû âà þò ñÿ îò èí âà çèâ -

íî ãî âìå øà òå ëü ñò âà.

Âû äå ëÿ þò äâà îñíîâ íûõ ïîä õî äà ê àíà ëè çó âíå êëå -

òî÷ íîé ÄÍÊ — ýòî êî ëè ÷å ñò âåí íûé è îñíî âàí íûé íà

èñ ñëå äî âà íèè îä íî íóê ëå î òèä íûõ ïî ëè ìîð ôèç ìîâ

(SNP) ìå òî äû. Â ïåð âîì ñëó ÷àå âíå êëå òî÷ íàÿ ÄÍÊ ïëî -

äà, âû äå ëåí íàÿ èç ïëàç ìû ìà òå ðè, ñåê âå íè ðó åò ñÿ è çà -

òåì îïðå äå ëÿ åò ñÿ ïðè íàä ëåæ íîñòü êàæ äîé ìî ëå êó ëû

ê òîé èëè èíîé õðî ìî ñî ìå íà îñíî âà íèè ñðàâ íå íèÿ ñ ðå -

ôå ðåí ñ íûì ãå íî ìîì ÷å ëî âå êà. Åñ ëè ó ïëî äà åñòü òðè ñî -

ìèÿ ïî êà êîé-íè áóäü õðî ìî ñî ìå, òî êî ëè ÷å ñò âî ìî ëå -

êóë, ïî ëó ÷åí íûõ îò ýòîé õðî ìî ñî ìû, ïî ñðàâ íå íèþ

ñ äè ñîì íîé ðå ôå ðåí ñ íîé õðî ìî ñî ìîé, ÿâ ëÿ åò ñÿ áî ëåå

âû ñî êèì, ÷åì ïðè ýóï ëî èä íûõ áå ðå ìåí íî ñòÿõ. Â ïðî òè -

âî ïî ëîæ íîñòü ýòî ìó, ìå òî äû, îñíî âàí íûå íà èñ ñëå äî -

âà íèè SNP, îïðå äå ëÿ þò ÷èñ ëî êî ïèé õðî ìî ñîì ïó òåì

ïî èñ êà àë ëå ëü íûõ ðàç ëè ÷èé [39].
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Â íà ñòî ÿ ùèé ìî ìåíò â ëè òå ðà òó ðå åñòü äàí íûå î òîì, 
÷òî êîí öåí ò ðà öèÿ ÄÍÊ ïëî äà â êðî âè ìà òå ðè ïðè íà ëè -
÷èè òåõ èëè èíûõ õðî ìî ñîì íûõ íà ðó øå íèé ïëî äà âîç ðà -
ñ òà åò. Òàê, íà ïðè ìåð, ïî êà çà íî, ÷òî ïðè âû íà øè âà íèè
ïëî äà ñ ñèí ä ðî ìîì Äà ó íà â ïëàç ìå è ñû âî ðîò êå ìà òå ðè
óðî âåíü âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ïëî äà ïî âû øà åò ñÿ â ñðåä -
íåì â 2 ðà çà [3]. Â èñ ñëå äî âà íèè Lo Y.M.D. ñ ñî àâ òî ðà ìè 
áû ëà ïðî âå äå íà êî ëè ÷å ñò âåí íàÿ ÏÖÐ íà Y-õðî ìî ñî ìó
[32]. Àíà ëè çè ðî âà ëè ïëàç ìó êðî âè, âçÿ òóþ ó æåí ùèí
òðåõ ãðóïï. À èìåí íî, æåí ùèí ñ ïëî äà ìè ìóæ ñêî ãî ïî -
ëà, èìå þ ùè ìè òðè ñî ìèþ 21; æåí ùèí ñ íîð ìà ëü íû ìè
ïëî äà ìè ìóæ ñêî ãî ïî ëà; è æåí ùèí ñ ïëî äà ìè æåí ñêî ãî
ïî ëà. Ðà áî òà âû ïîë íÿ ëàñü â äâóõ íà ó÷ íî-èñ ñëå äî âà òå ëü -
ñêèõ öåí ò ðàõ. Â èñ ñëå äî âà íèè, ïðî âå äåí íîì â Ãîí êîí ãå, 
ïî êà çà íî, ÷òî ñðåä íèå êîí öåí ò ðà öèè ÄÍÊ ïëî äà, öèð -
êó ëè ðó þ ùåé â êðî âè ìà òå ðè, ó æåí ùèí ñ ïëî äîì ñ òðè -
ñî ìèåé 21 è ýóï ëî èä íûì ïëî äîì ìóæ ñêî ãî ïî ëà ñî ñòà -
âè ëè 46,0 ãå íîì-ýê âè âà ëåíò/ìë è 23,3 ãå íîì/ýê âè âà -
ëåíò/ìë ñî îò âåò ñò âåí íî (p = 0,028). À â èñ ñëå äî âà íèè,
êî òî ðîå áû ëî ïðî âå äå íî â Áî ñ òî íå, àíà ëî ãè÷ íûå ïî êà -
çà òå ëè â ñðåä íåì áû ëè ðàâ íû 48,2 ãå íîì-ýê âè âà ëåíò/ìë
è 16,3 ãå íîì-ýê âè âà ëåíò/ìë, ñî îò âåò ñò âåí íî (p = 0,026). 
Íè ó îä íîé èç æåí ùèí ñ ïëî äà ìè æåí ñêî ãî ïî ëà â ÄÍÊ
èç ïëàç ìû êðî âè íå áû ëî îá íà ðó æå íî ñèã íà ëîâ Y-õðî -
ìî ñî ìû. Ôàêò ïî ëó ÷å íèÿ ñî ïî ñòà âè ìûõ ðå çó ëü òà òîâ ïðè 
àíà ëè çå äâóõ ïî ïó ëÿ öèé — Ãîí êîí ãà è Áî ñ òî íà, ïîä -
òâåð æà åò íà äåæ íîñòü ñäå ëàí íûõ âû âî äîâ. Â ñâÿ çè
ñ ýòèì, àâ òî ðû ïî ëà ãà þò, ÷òî ïðî âå äå íèå ìåæ ëà áî ðà òîð -
íûõ èñ ñëå äî âà íèé ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ÏÖÐ â ðå à ëü íîì
âðå ìå íè äå ìîí ñò ðè ðó åò, ÷òî äàí íûé ìå òîä ÿâ ëÿ åò ñÿ íà -
äåæ íûì è âîñ ïðî èç âî äè ìûì ïðè èñ ïî ëü çî âà íèè äëÿ íå -
èí âà çèâ íîé ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè êàê àíå óï ëî è -
äèé, òàê è ïî ëà ïëî äà.

Óâå ëè ÷å íèå êî íåí ò ðà öèè âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ïëî äà
áû ëî îò ìå ÷å íî íå òî ëü êî ïðè òðè ñî ìèè 21, íî è ïðè
äðó ãèõ íà ðó øå íè ÿõ òå ÷å íèÿ áå ðå ìåí íî ñòè, òà êèõ, êàê
ñà ìî ïðî èç âî ëü íûé âû êè äûø â ïåð âîì òðè ìå ñò ðå,
ïðåæ äå âðå ìåí íûå ðî äû [19], èñ òèí íîå ïðè ðà ùå íèå
ïëà öåí òû, ãå ñ òîç, ìíî ãî âî äèå, ãè ïå ðå ìå çèñ [47]. Îò ìå -
÷å íî, ÷òî ïî âû øå íèå êîí öåí ò ðà öèé âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ 
ïëî äà íà ðàí íèõ ñðî êàõ áå ðå ìåí íî ñòè ìî æåò ñëó æèòü
ìàð êå ðîì ðàí íåé äèà ãíî ñ òè êè îñëîæ íå íèé áå ðå ìåí íî -
ñòè [55]. Îä íèì èç òà êèõ îñëîæ íå íèé ìî æåò áûòü ïðå ýê -
ëàì ï ñèÿ. Ïî êà çà íî, ÷òî ïðè ïðå ýê ëàì ï ñèè â 10 ðàç ïî
ñðàâ íå íèþ ñ íîð ìîé óâå ëè ÷è âà åò ñÿ êîí öåí ò ðà öèÿ âíå -
êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ïëî äà è âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ìà òå ðè.
Ñòî èò îò ìå òèòü, ÷òî êîí öåí ò ðà öèÿ âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ
ïî âû øà ëàñü â ñî îò âåò ñò âèè ñ òÿ æå ñòüþ îñëîæ íå íèÿ.
Òàê æå îò ìå ÷å íî, ÷òî åå êîí öåí ò ðà öèÿ âîç ðà ñ òà ëà äî ïî -
ÿâ ëå íèÿ ñèì ï òî ìîâ ïðå ýê ëàì ï ñèè [56]. Òà êèì îá ðà çîì,
ïî èç ìå íå íèþ êîí öåí ò ðà öèè âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ïëî äà
â êðî âî òî êå ìà òå ðè ìîæ íî ïðåä ñêà çàòü, ëè áî äèà ãíî ñ òè -
ðî âàòü îñëîæ íå íèÿ áå ðå ìåí íî ñòè, îä íà êî íå ñòî èò çà -
áû âàòü, ÷òî íà êîí öåí ò ðà öèþ âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ïëî äà
â êðî âè ìà òå ðè ìî ãóò îêà çû âàòü âëè ÿ íèå ñðîê áå ðå ìåí -
íî ñòè è, òå î ðå òè ÷å ñêè, âîç ðàñò æåí ùè íû.

Â ëà áî ðà òî ðèè öè òî ãå íå òè êè ÍÈÈ ìå äè öèí ñêîé ãå -
íå òè êè ã. Òîì ñêà ðà íåå áû ëî ïðî âå äå íî îä íî èç ïåð âûõ
â Ðîñ ñèè èñ ñëå äî âà íèé ïî àíà ëè çó êîí öåí ò ðà öèè âíå -
êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ïëî äà â êðî âî òî êå ìà òå ðè â òå ÷å íèå áå -
ðå ìåí íî ñòè [9]. Ðå çó ëü òà òû ðà áî òû ïî êà çà ëè óâå ëè ÷å íèå 
êîí öåí ò ðà öèè ñâî áîä íî öèð êó ëè ðó þ ùåé ÄÍÊ, à òàê æå
âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ìà òå ðè, ñâÿ çàí íîé ñ êëå òî÷ íîé ïî -
âåð õ íî ñòüþ, â õî äå áå ðå ìåí íî ñòè. Ïðè ýòîì áû ëà âû ÿâ -
ëå íà òåí äåí öèÿ ê ñíè æå íèþ ìà òå ðèí ñêîé è ïëîä íîé
âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ, íà õî äÿ ùåé ñÿ íà ïî âåð õ íî ñòè êëå -
òîê êðî âè, âî II òðè ìå ñò ðå áå ðå ìåí íî ñòè. Àíà ëî ãè÷ íî ãî
ýô ôåê òà â ïëàç ìå áå ðå ìåí íûõ æåí ùèí îá íà ðó æå íî íå
áû ëî. Â äàí íîì èñ ñëå äî âà íèè íå áû ëî îá íà ðó æå íî ñâÿ -
çè ìåæ äó êîí öåí ò ðà öèåé ÄÍÊ ïëî äà â ïëàç ìå ìà òå ðè è
ñðî êîì áå ðå ìåí íî ñòè, íå ñìîò ðÿ íà òî, ÷òî èìå þò ñÿ äàí -
íûå î ðåç êîì óâå ëè ÷å íèè âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ïëî äà
ëèøü â ïî ñëåä íèå íå äå ëè áå ðå ìåí íî ñòè è â ïå ðè îä ðî -
äîâ [11]. ×òî êà ñà åò ñÿ èç ìå íå íèÿ åå êîí öåí ò ðà öèè â çà -
âè ñè ìî ñòè îò âîç ðà ñ òà ìà òå ðè, òî êîð ðå ëÿ öèè ìåæ äó
ýòè ìè ïî êà çà òå ëÿ ìè âû ÿâ ëå íî íå áû ëî. Õî òå ëîñü áû îò -
ìå òèòü, ÷òî äëÿ èí òåð ï ðå òà öèè ðå çó ëü òà òîâ íå èí âà çèâ -
íîé ïðå íà òà ëü íîé ãå íå òè ÷å ñêîé äèà ãíî ñ òè êè íå îá õî äè -
ìî ó÷è òû âàòü äàí íûå, ïî ëó ÷åí íûå â èñ ñëå äî âà íè ÿõ ïî
êî ëå áà íèþ êîí öåí ò ðà öèè âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ â êðî âî -
òî êå ìà òå ðè.

Â èñ ñëå äî âà íèè Wa ta ga na ra T. ñ ñî àâ òî ðà ìè áû ëî îò -
ìå ÷å íî âîç ðà ñ òà íèå óðîâ íÿ ÄÍÊ ïëî äà ïî ñðàâ íå íèþ
ñ íîð ìîé â êðî âè æåí ùèí, âû íà øè âà þ ùèõ ïëî äû
ñ òðè ñî ìè ÿ ìè 13 è 21, íî äëÿ òðè ñî ìèè 18 ïî äîá íî ãî
ïî âû øå íèÿ êîí öåí ò ðà öèè îò ìå ÷å íî íå áû ëî [53].

Â 2015 ã. âû øëà ñòà òüÿ Gil M.M. c ñî àâ òî ðà ìè, â êî -
òî ðîé îïè ñà íû ðå çó ëü òà òû ïðî âå äåí íî ãî ìå òà à íà ëè çà
äëÿ 37 èñ ñëå äî âà íèé [21]. Âñå àíà ëè çè ðó å ìûå ðà áî òû
áû ëè îïóá ëè êî âà íû ñ 2011 ïî 2015 ãã. è êà ñà ëèñü èñ ïî -
ëü çî âà íèÿ âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ïðè ñêðè íèí ãå àíå óï ëî è -
äèé ó ïëî äà. Àâ òî ðû âû ÷èñ ëè ëè âå ñî âóþ ñóì ìàð íóþ ÷à -
ñ òî òó îá íà ðó æå íèÿ è ÷à ñ òî òó ïî ëó ÷å íèÿ ëîæ íî ïî ëî æè -
òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ (ðèñ. 2). Ïðè îä íî ïëîä íîé áå ðå -
ìåí íî ñòè äëÿ òðè ñî ìèè 21 ýòè ïî êà çà òå ëè ñî ñòà âè ëè
99,2% è 0,09%, ñî îò âåò ñò âåí íî, äëÿ òðè ñî ìèè 18 —
96,3% è 0,13%, äëÿ òðè ñî ìèè 13 — 91,0% è 0,13%, à äëÿ
ìî íî ñî ìèè Õ — 90,3% è 0,23%, äëÿ äðó ãèõ àíå óï ëî è äèé
ïî ëî âûõ õðî ìî ñîì — 93,0% è 0,14%. Ïðè àíà ëè çå ìíî -
ãî ïëîä íûõ áå ðå ìåí íî ñòåé äëÿ òðè ñî ìèè 21 äàí íûå ïî -
êà çà òå ëè ñî ñòà âè ëè 93,7% è 0,23%. Àâ òî ðû ïî ëà ãà þò,
÷òî ñêðè íèíã òðè ñî ìèè 21 ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì âíå êëå òî÷ -
íîé ÄÍÊ ïðå âîñ õî äèò ïî ðå çó ëü òà òèâ íî ñòè è áî ëåå íèç -
êîé ÷à ñ òî òå ëîæ íî ïî ëî æè òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ òðà äè öè -
îí íûå ìå òî äû ñêðè íèí ãà. Îä íà êî äàí íîå çà êëþ ÷å íèå
ìîæ íî îò íå ñ òè íå êî âñåì îáî çíà ÷åí íûì àíå óï ëî è äè -
ÿì, à òî ëü êî ëèøü ê íà ðó øå íèþ êî ïèé íî ñòè õðî ìî ñî ìû 
21.

Ñòî èò ñêà çàòü, ÷òî â íà ñòî ÿ ùèé ìî ìåíò âû ÿâ ëå íèå
õðî ìî ñîì íûõ àíî ìà ëèé ñ ïî ìî ùüþ àíà ëè çà âíå êëå òî÷ -
íîé ÄÍÊ ïëî äà ìîæ íî ñ÷è òàòü õî ðî øåé àëü òåð íà òè âîé
èí âà çèâ íûì ïîä õî äàì. Õî òÿ íå ñòî èò çà áû âàòü î òîì,
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÷òî äà æå ìå òî äû íå èí âà çèâ íîé ïðå íà òà ëü íîé ãå íå òè ÷å -
ñêîé äèà ãíî ñ òè êè àíå óï ëî è äèé, ðàç ðà áà òû âà å ìûå è èñ -
ïî ëü çó å ìûå â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ, òàê æå íå âñå ãäà ýô ôåê -
òèâ íû è èìå þò ïî ãðåø íîñòü.

Ìàñ ñèâ íîå ïà ðàë ëå ëü íîå ñåê âå íè ðî âà íèå ãå íî ìà ïëî äà

Â ïåð âûõ îò ÷å òàõ îá óñïåø íîì âû ÿâ ëå íèè òðè ñî ìèè
âî âðåìÿ áå ðå ìåí íî ñòè ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ìàñ ñèâ íî ãî
ïà ðàë ëå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ (Mas si ve pa ral lel se qu en -
cing / MPS) áû ëè èäåí òè ôè öè ðî âà íû è ïîä ñ÷è òà íû íå -
ñêî ëü êî ìèë ëè î íîâ ôðàã ìåí òîâ ÄÍÊ îò âñåõ õðî ìî ñîì
[18]. Ñ ïî ìî ùüþ ìàñ ñèâ íî ãî ïà ðàë ëå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî -
âà íèÿ ìîæ íî îïðå äå ëèòü ïðî èñ õîæ äå íèå êàæ äîé ñåê âå -
íè ðî âàí íîé ìî ëå êó ëû ÄÍÊ èç ïëàç ìû ìà òå ðè è îá íà ðó -
æèòü èç áû òî÷ íóþ èëè íå äî ñòà òî÷ íóþ ïðåä ñòàâ ëåí íîñòü
ëþ áîé õðî ìî ñî ìû â ïëàç ìå.

Áû ëî ïðî âå äå íî ìàñ ñèâ íîå ïà ðàë ëå ëü íîå ñåê âå íè ðî -
âà íèå ÄÍÊ ìà òå ðèí ñêîé ïëàç ìû [14]. Äàí íîå èñ ñëå äî -
âà íèå âêëþ ÷à ëî ðå çó ëü òà òû ïðå íà òà ëü íî ãî òå ñ òà íà òðè -
ñî ìèè 21 è 18, ïðî âå äåí íî ãî äëÿ áå ðå ìåí íûõ æåí ùèí
â 49 ìå äè öèí ñêèõ öåí ò ðàõ çà 2 ãî äà. Èç 11105 áå ðå ìåí -
íî ñòåé 190 ñëó ÷à åâ áû ëè êëàñ ñè ôè öè ðî âà íû êàê ïî ëî -
æè òå ëü íûå. Èç íèõ 143 ñëó ÷àÿ ñ òðè ñî ìèåé 21 è 47 —
ñ òðè ñî ìèåé 18. Â ðå çó ëü òà òå ïðè ïðî âå äå íèè MPS äëÿ
òðè ñî ìèè 21 áûë ïî ëó ÷åí âñå ãî îäèí ëîæ íî ïî ëî æè òå ëü -
íûé ðå çó ëü òàò, òàê æå êàê è äëÿ òðè ñî ìèè 18. Òà êèì îá -
ðà çîì, ÷ó ñò âè òå ëü íîñòü òå ñ òà ñî ñòà âè ëà 100%, à ñïå öè -
ôè÷ íîñòü îá íà ðó æå íèÿ òðè ñî ìèè 21 è 18 — 99,96%.

Kit z man J.O. ñ ñî àâ òî ðà ìè â ñâîåì èñ ñëå äî âà íèè
ïðî âå ëè ñåê âå íè ðî âà íèå ãå íî ìîâ äâóõ ðî äè òå ëåé, ïîë -
íî ãå íîì íîå ãàï ëî òè ïè ðî âà íèå äëÿ ìà òå ðè è ãëó áî êîå
ñåê âå íè ðî âà íèå ìà òå ðèí ñêîé ïëàç ìû äëÿ íå èí âà çèâ íî -
ãî îïðå äå ëå íèÿ ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ãå íî ìà ïëî äà íà
18,5 íå äå ëå áå ðå ìåí íî ñòè [28]. Íà ñëå äî âà íèå áû ëî

ïðåä ñêà çà íî ñ òî÷ íî ñòüþ 98,1%. Áî ëåå òî ãî, áû ëî îá íà -
ðó æå íî 39 èç 44 òî ÷å÷ íûõ ìó òà öèé de no vo. Îä íà êî íà -
áëþ äà ëàñü ÷ðåç âû ÷àé íî íèç êàÿ ñïå öè ôè÷ íîñòü, â ñâÿ çè
ñ íà ëè ÷è åì ëîæ íî ïî ëî æè òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ. Â ðà áî òå
áûë ïðè ìå íåí ðÿä ôè ëü òðîâ, ïî çâî ëèâ øèõ óâå ëè ÷èòü
ñïå öè ôè÷ íîñòü ïðàê òè ÷å ñêè â 3000 ðàç. Ïî ñëå àíà ëè çà
âòî ðîé ñå ìüè âû ÿñ íè ëè, ÷òî âïîë íå äî ñòà òî÷ íî 300 ïàð
îñíî âà íèé ðî äè òå ëü ñêèõ ãàï ëî òèï íûõ áëî êîâ â ñî ÷å òà -
íèè ñ ìåë êè ìè ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòÿ ìè â ìà òå ðèí ñêîé
ïëàç ìå, äëÿ òî ãî ÷òî áû â çíà ÷è òå ëü íîé ñòå ïå íè îïðå äå -
ëÿòü óíà ñëå äî âàí íûé êîì ïî íåíò ðî äè òå ëü ñêî ãî ãå íî ìà
â ãå íî ìå ïëî äà. Èñ ñëå äî âà òå ëè ïðåä ïî ëà ãà þò, ÷òî íå èí -
âà çèâ íûé àíà ëèç íà ñëåä ñò âåí íûõ èç ìå íå íèé è ìó òà öèé, 
âîç íè êà þ ùèõ de no vo, áó äåò ñî äåé ñò âî âàòü ðàç âè òèþ
ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè êàê ðå öåñ ñèâ íûõ, òàê è äî -
ìè íàí ò íûõ ìåí äå ëè ðó þ ùèõ çà áî ëå âà íèé.

Îïè ñà íû äâå òåõ íî ëî ãèè MPS, êî òî ðûå ìî ãóò ïðåä -
ñòàâ ëÿòü èí òå ðåñ äëÿ êëè íè ÷å ñêî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ —
MPSS (Mas si ve pa ral lel sig na tu re se qu en cing) è DANSR
(Di gi tal Ana ly sis of Se lec ted Re gi ons). Ñ ïî ìî ùüþ ýòèõ ìå -
òî äîâ ìîæ íî ïðî âå ñ òè ïðåä âà ðè òå ëü íûé îò áîð õðî ìî ñîì
äëÿ äèà ãíî ñ òè êè. Ýòî ñíè æà åò êî ëè ÷å ñò âî íå èñ ïî ëü çó å -
ìûõ äàí íûõ ñåê âå íè ðî âà íèÿ. Áî ëåå òî ãî, ìî æåò áûòü èñ -
ïî ëü çî âà íî áû ñò ðîå ñåê âå íè ðî âà íèå íî âî ãî ïî êî ëå íèÿ
(ra pid next-ge ne ra ti on se qu en cing), ÷òî èç ìå íèò ôè íàí ñî -
âûå çà òðà òû, âðåìÿ îá ðà áîò êè è êî ëè ÷å ñò âî ïà öè åí òîâ,
êî òî ðûõ ìîæ íî ïðî à íà ëè çè ðî âàòü â òå ÷å íèå íå äå ëè.

Îä íèì èç òà êèõ ìå òî äîâ ÿâ ëÿ åò ñÿ öèô ðî âîé àíà ëèç
âû áðàí íûõ îá ëà ñ òåé DANSR, â êî òî ðîì âû áðàí íûå íå -
ïî ëè ìîð ô íûå ëî êó ñû íà õðî ìî ñî ìàõ, ïðåä ñòàâ ëþ ùèõ
êëè íè ÷å ñêèé èí òå ðåñ, àíà ëè çè ðó þò ñÿ êî ëè ÷å ñò âåí íî
îä íî âðå ìåí íî. Ïðè ýòîì îñó ùå ñò â ëÿ åò ñÿ ñå ëåê òèâ íîå
ñåê âå íè ðî âà íèå ëî êó ñîâ èñ ñëå äó å ìûõ õðî ìî ñîì, òåì ñà -
ìûì óâå ëè ÷è âàÿ ïðî èç âî äè òå ëü íîñòü è ñíè æàÿ ñòî è -
ìîñòü òå ñ òè ðî âà íèÿ [48].
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Ðèñ. 2. Ðå çó ëü òà òû ìå òà à íà ëè çà 37 èñ ñëå äî âà íèé ïî èñ ïî ëü çî âà íèþ âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ïëî äà äëÿ äèà ãíî ñ òè êè àíå óï ëî è äèé ïëî äà ïðè îä íî -
ïëîä íîé áå ðå ìåí íî ñòè [21]. Ñëå âà — ÷à ñ òî òà îá íà ðó æå íèÿ ðàç ëè÷ íûõ òè ïîâ àíå óï ëî è äèé. Ñïðà âà — ÷à ñ òî òà ëîæ íî ïî ëî æè òå ëü íûõ ðå çó ëü òà -
òîâ ïðè àíà ëè çå àíå óï ëî è äèé.



Â ñâîþ î÷å ðåäü, MPSS ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñî áîé ðàí äî ìè -
çè ðî âàí íûé àíà ëèç ìèë ëè î íîâ ôðàã ìåí òîâ âíå êëå òî÷ -
íîé ÄÍÊ ïëî äà. Ýòî òåõ íî ëî ãèÿ ñåê âå íè ðî âà íèÿ êî ðîò -
êèõ ñåã ìåí òîâ ïëîä íîé ÄÍÊ èç êðî âè ìà òå ðè è îò ïëî äà 
ñ ïî ñëå äó þ ùèì ðàñ ïðå äå ëå íè åì èõ ïî õðî ìî ñî ìàì. Òà -
êîé ïîä õîä èñ ïî ëü çó þò, êîã äà íå îá õî äè ìî ïðî âå ñ òè
àíà ëèç áî ëü øî ãî ÷èñ ëà ôðàã ìåí òîâ ÄÍÊ íà ïðî áó. Äàí -
íûé ïîä õîä äå ìîí ñò ðè ðó åò îò íî ñè òå ëü íî âû ñî êóþ ÷óâ -
ñò âè òå ëü íîñòü è 100% ñïå öè ôè÷ íîñòü. Â êà ÷å ñò âå ïðè -
ìå ðà ìîæ íî ïðè âå ñ òè ðà áî òó Bi an c hi D.W. ñ ñî àâ òî ðà ìè
[10]. Â èñ ñëå äî âà íèè ïðî âî äèë ñÿ àíà ëèç 532 ïðîá. Áû ëè
ïðà âè ëü íî êëàñ ñè ôè öè ðî âà íû: 89 èç 89 òðè ñî ìèé ïî
õðî ìî ñî ìå 21 (÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü 100%), 35 èç 36 òðè ñî -
ìèé 18 (÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü 97,2%), 11 èç 14 òðè ñî ìèé 13
(÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü 78,6%). Òàê æå áûë êîð ðåê ò íî îïðå äå -
ëåí ïîë äëÿ 232 èç 233 ýì á ðè î íîâ æåí ñêî ãî ïî ëà (÷óâ ñò -
âè òå ëü íîñòü 99,6%) è äëÿ 184 èç 184 ýì á ðè î íîâ ìóæ ñêî -
ãî ïî ëà (÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü 100%). Ïðè ýòîì áû ëî âû ÿâ -
ëå íî 15 èç 16 ñëó ÷à åâ ñ ìî íî ñî ìèåé Õ, ÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü 
93,8%. Â äàí íîé ðà áî òå ïðè àíà ëè çå àíå óï ëî è äèé àóòî -
ñîì íå áû ëî çà ôèê ñè ðî âà íî íè îä íî ãî ëîæ íî ïî ëî æè òå -
ëü íî ãî ðå çó ëü òà òà, òà êèì îá ðà çîì, ñïå öè ôè÷ íîñòü òå ñ òà
ñî ñòà âè ëà 100%. Ñòî èò îò ìå òèòü, ÷òî òà êèå àíå óï ëî è äèè 
ïî ëî âûõ õðî ìî ñîì, êàê 47,ÕÕÕ, 47,ÕÕY è 47,ÕYY òàê æå 
áû ëè âåð íî äèà ãíî ñ òè ðî âà íû.

Êëè íè ÷å ñêèå èñ ñëå äî âà íèÿ ïî êà çà ëè, ÷òî è MPSS, è
DANSR ìî ãóò ñ óñïå õîì ïðè ìå íÿ òü ñÿ äëÿ âû ñî êî ý ôåê -
òèâ íî ãî ñêðè íèí ãà òðè ñî ìèè õðî ìî ñîì 21 è 18 è, â ìå -
íü øåé ñòå ïå íè, òðè ñî ìèè õðî ìî ñî ìû 13, ó æåí ùèí
ãðóï ïû âû ñî êî ãî ðè ñ êà [38].

Äðó ãèå ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèå ìå òî äû
íå èí âà çèâ íîé ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè

Àëü òåð íà òè âîé MPSS è DANSR ÿâ ëÿ åò ñÿ ìå òîä,
ïðåä ëî æåí íûé Liao G.J. ñ ñî àâ òî ðà ìè [29]. Îí îñíî âàí
íà àíà ëè çå SNP è âêëþ ÷à åò â ñå áÿ òàð ãåò íóþ àì ï ëè ôè -
êà öèþ è àíà ëèç 11000 èëè 19488 SNPs íà õðî ìî ñî ìàõ 21, 
18, 13, X, è Y â îä íîé ðå àê öèè. Ïåð âî íà ÷à ëü íî Liao G.J.
ñ ñî àâ òî ðà ìè ïðî à íà ëè çè ðî âà ëè ñ ïî ìî ùüþ ýòî ãî ìå òî -
äà ëèøü 2906 ïî ëè ìîð ô íûõ ëî êó ñîâ, çà òåì â ñâîåé ðà áî -
òå Zim mer mann B. ñ ñî àâ òî ðà ìè ïðî âå ëè àíà ëèç
11 000 SNP, îä íà êî ïî çæå ïî ÿ âè ëàñü âîç ìîæ íîñòü óâå -
ëè ÷èòü êî ëè ÷å ñò âî àíà ëè çè ðó å ìûõ îä íî íóê ëå î òèä íûõ
ïî ëè ìîð ôèç ìîâ äî 19488 [29, 39, 57]. Èñ ïî ëü çî âà íèå
SNP ìî æåò óìå íü øèòü âà ðè à áå ëü íîñòü àì ï ëè ôè êà öèè
îò õðî ìî ñî ìû ê õðî ìî ñî ìå, íî ïðè ýòîì ñó ùå ñò âó åò íå -
îá õî äè ìîñòü â íà ëè ÷èè ýòà ëîí íîé õðî ìî ñî ìû [26, 57].

Ni co la i des K.H. ñ ñî àâ òî ðà ìè ïî ñòà âè ëè ïå ðåä ñî áîé
öåëü — îöå íèòü âîç ìîæ íî ñòè ìå òî äà, îñíî âàí íî ãî íà
èñ ñëå äî âà íèè SNP â ñî ÷å òà íèè ñ àë ãî ðèò ìîì, íà çû âà å -
ìûì NATUS (Next-ge ne ra ti on Ane up lo i dy Test Using
SNPs), äëÿ îá íà ðó æå íèÿ òðè ñî ìèè õðî ìî ñîì 21, 18 è 13, 
àíå óï ëî è äèé ïî ëî âûõ õðî ìî ñîì è òðèï ëî è äèè â îá ðàç -
öàõ ìà òå ðèí ñêîé êðî âè [39].

Àë ãî ðèòì NATUS èìå åò ðÿä îò ëè ÷è òå ëü íûõ ÷åðò.
Â íåì èñ ïî ëü çó åò ñÿ èí ôîð ìà öèÿ î ìà òå ðèí ñêîì ãå íî òè -
ïå è ÷à ñ òî òå ðå êîì áè íà öèè äëÿ ïî ñòðî å íèÿ in si li co ìèë -
ëè àð äîâ âîç ìîæ íûõ ãå íî òè ïîâ ïëî äà. Ïî ñëå ÷å ãî êàæ -
äàÿ èç ïî ëó ÷åí íûõ ãè ïî òåç ñðàâ íè âà åò ñÿ ñ ôàê òè ÷å ñêè -
ìè èç ìå ðå íè ÿ ìè ïëàç ìû è, òà êèì îá ðà çîì, âû ÷èñ ëÿ åò ñÿ 
îò íî ñè òå ëü íàÿ âå ðî ÿò íîñòü äëÿ êàæ äîé ãè ïî òå çû. Â ñâÿ -
çè ñ òåì, ÷òî äàí íûé ìå òîä ïî çâî ëÿ åò ïðî à íà ëè çè ðî âàòü
àë ëå ëü íîå ðàñ ïðå äå ëå íèå è íå òðå áó åò èñ ïî ëü çî âà íèÿ
äè ñîì íîé ðå ôå ðåí ñ íîé õðî ìî ñî ìû, îæè äà åò ñÿ, ÷òî îí
îä íî çíà÷ íî áó äåò ñïî ñî áåí îá íà ðó æè âàòü òðèï ëî è äèè.

Äðó ãîé ìå òîä ïî äðà çó åì âà åò äî ïîë íè òå ëü íûé àíà ëèç 
ðî äè òå ëü ñêîé ÄÍÊ. Ïðè ýòîì íà áëþ äà å ìîå ðàñ ïðå äå ëå -
íèå àë ëå ëåé ïî ñëå ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïî ëè ìîð ô íûõ ëî êó -
ñîâ õðî ìî ñîì, ïðåä ñòàâ ëÿ þ ùèõ êëè íè ÷å ñêèé èí òå ðåñ,
ñî ïî ñòàâ ëÿ åò ñÿ ñ îæè äà å ìûì ðàñ ïðå äå ëå íè åì àë ëå ëåé
íà îñíî âà íèè ðî äè òå ëü ñêèõ ãå íî òè ïîâ [57]. Ñ ó÷å òîì õî -
ðî øî èç âå ñò íûõ ýïè ãå íå òè ÷å ñêèõ ðàç ëè ÷èé ìåæ äó ìà òå -
ðèí ñêîé è ïëîä íîé ÄÍÊ, áû ëî ïðî âå äå íî îïðå äå ëå íèå
äî çè ðîâ êè õðî ìî ñîì ïëî äà [42].

Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ àê òèâ íî âå äóò ñÿ ðà áî òû ïî óñî âåð -
øåí ñò âî âà íèþ ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèõ ìå òî äîâ, èñ ïî -
ëü çó å ìûõ äëÿ íå èí âà çèâ íîé ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êå.
Ïî ñëåä íèå ìå òî äè ÷å ñêèå ðàç ðà áîò êè â ýòîé îá ëà ñ òè è õî -
ðî øåå ëà áî ðà òîð íîå îñíà ùå íèå áî ëü øî ãî ÷èñ ëà êëè íèê
ïî âñå ìó ìè ðó äå ëþò íå èí âà çèâ íóþ ïðå íà òà ëü íóþ ãå íå òè -
÷å ñêóþ äèà ãíî ñ òè êó áî ëåå êà ÷å ñò âåí íîé è ýô ôåê òèâ íîé.

Äå òåê öèÿ ÐÍÊ-òðàíñ êðèï òîâ,
ñïå öè ôè÷ íûõ äëÿ îïðå äå ëåí íûõ òðè ñî ìèé

Â ðà áî òå Go A.T. ñ ñî àâ òî ðà ìè ïðè âî äèò ñÿ äî ñòà òî÷ -
íî ïîë íûé îá çîð èñ ñëå äî âà íèé, êà ñà þ ùèõ ñÿ âíå êëå òî÷ -
íîé ÐÍÊ ïëî äà, ïðè ñóò ñò âó þ ùåé â êðî âè ìà òå ðè [25].
Óðî âåíü ýê ñ ï ðåñ ñèè è öèð êó ëÿ öèè ìî ëå êóë ÐÍÊ íà -
ìíî ãî âû øå, ÷åì ó ïëîä íîé ÄÍÊ, íî êîí öåí ò ðà öèÿ îò -
ëè ÷à åò ñÿ äëÿ îò äå ëü íûõ ãå íîâ. Îä íà êî âû äå ëå íèå ÐÍÊ
ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñÿ òåõ íè ÷å ñêè áî ëåå ñëîæ íûì ïðî öåñ ñîì.
Ñó ùå ñò âó þò òàê æå è òêà íåñ ïå öè ôè÷ íûå ðàç ëè ÷èÿ â ýê ñ -
ï ðåñ ñèè òî ãî èëè èíî ãî ãå íà, ôîð ìè ðó þ ùèå õà ðàê òåð -
íûé ïðî ôèëü ìÐÍÊ. Ïëîä íàÿ ìÐÍÊ ìî æåò áûòü ïî òåí -
öè à ëü íûì áèî ìàð êå ðîì äëÿ íå èí âà çèâ íî ãî îá íà ðó æå -
íèÿ àíå óï ëî è äèé âî âðåìÿ áå ðå ìåí íî ñòè.

Âïåð âûå äî êà çà òå ëü ñò âî ïðè ñóò ñò âèÿ ìÐÍÊ ïëî äà
áû ëî ïðî äå ìîí ñò ðè ðî âà íî Po on L.L. ñ ñî àâ òî ðà ìè ñ ïî -
ìî ùüþ ìÐÍÊ áåë êà öèí êî âî ãî ïà ëü öà íà Y-õðî ìî ñî ìå
[43]. Âïî ñëåä ñò âèè áû ëî ïî êà çà íî ïðè ñóò ñò âèå ìÐÍÊ
ïëî äà â êðî âè âñåõ áå ðå ìåí íûõ æåí ùèí ïðè àíà ëè çå
ïëà öåí òî-ñïå öè ôè ÷å ñêîé ìÐÍÊ ÷å ëî âå ÷å ñêî ãî ïëà öåí -

òàð íî ãî ëàê òî ãå íà (hPL) è ìÐÍÊ b-ñóáú å äè íè öû ÷å ëî -
âå ÷å ñêî ãî ïëà öåí òàð íî ãî õî ðè î íè ÷å ñêî ãî ãî íà äîò ðî ïè -

íà (b-hCG) [37]. Ïðî äå ìîí ñò ðè ðî âà íà ñòà áè ëü íîñòü
ïðè ñóò ñò âèÿ ïëà öåí òàð íîé ìÐÍÊ â ïëàç ìå ìà òå ðè. Áû -
ëè ïðî âå äå íû èñ ñëå äî âà íèÿ ïðî ôè ëåé ýê ñ ï ðåñ ñèè ãå íîâ 
â ïëà öåí òàð íûõ òêà íÿõ è êðî âè ìà òå ðè â ïåð âîì è òðå -
òüåì òðè ìå ñò ðå ñ ïî ìî ùüþ îëè ãî íóê ëå î òèä íûõ ìèê ðî -

ÎÐÈ ÃÈ ÍÀ ËÜ ÍÛÅ ÈÑ ÑËÅ ÄÎ ÂÀ ÍÈß

8



÷è ïîâ ñ ïî ñëå äó þ ùèì ïðè ìå íå íè åì êî ëè ÷å ñò âåí íîé
ÏÖÐ â ðå æè ìå ðå à ëü íî ãî âðå ìå íè. Â èñ ñëå äî âà íèè Tsiu
N.B. c êîë ëå ãà ìè îò ìå ÷å íî 6 ãå íîâ, òðàíñ êðèï òû êî òî -
ðûõ îá íà ðó æè âà þò ñÿ â ïëà öåí òå: hPL, b-hCG, CRH,
TFP12, KISS1 è PLAC1 [50]. À â ðà áî òå Go A.T. ïî êà çà íî
ðàç ëè ÷èå â ïðè ñóò ñò âèè â ïëàç ìå êðî âè ó áå ðå ìåí íûõ è
íå áå ðå ìåí íûõ æåí ùèí åùå äëÿ ðÿ äà ãå íîâ GCM1,
ZDHHC1, PAPPA, PSG9, PLAC1, b-hCG è LOC90625 [22].

Òàê æå â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ ïðî âî äèò ñÿ ïî èñê ñïå öè -
ôè÷ íûõ ìàð êå ðîâ äëÿ îá íà ðó æå íèÿ òðè ñî ìèè 21 ñ èñ -
ïîëü çî âà íè åì âíå êëå òî÷ íîé ìÐÍÊ. Â 2003 ãî äó âïåð âûå 
áû ëà îïè ñà íà ñïå öè ôè ÷å ñêàÿ äëÿ õðî ìî ñî ìû 21 ìÐÍÊ
ïîä íà çâà íè åì LOC90625 (C21orf105), ïðè ñóò ñò âó þ ùàÿ
â ïëàç ìå êðî âè ìà òå ðè [40]. Îä íà êî èñ ïî ëü çî âà íèå äàí -
íîé ìÐÍÊ â êà ÷å ñò âå ìàð êå ðà òðè ñî ìèè 21 îêà çà ëîñü
íå âîç ìîæ íûì â ñâÿ çè ñ íèç êèì óðîâ íåì å¸ ýê ñ ï ðåñ ñèè è 
áî ëü øîé èí äè âè äó à ëü íîé âà ðè à áå ëü íî ñòüþ [24]. Òåì íå
ìå íåå áûë ðàç ðà áî òàí äðó ãîé ïîä õîä íå èí âà çèâ íîé äå -
òåê öèè òðè ñî ìèè 21, çà êëþ ÷à þ ùèé ñÿ â îïðå äå ëå íèè äî -
çû îä íî íóê ëå î òèä íî ãî ïî ëè ìîð ôèç ìà ðÿ äà ãå íîâ õðî -
ìî ñî ìû 21, êî òî ðûå íå ýê ñ ï ðåñ ñè ðó þò ñÿ â ìà òå ðèí ñêèõ
êëåò êàõ êðî âè, à ýê ñ ï ðåñ ñè ðó þò ñÿ òî ëü êî â ïëà öåí òàð -
íûõ òêà íÿõ. Òà êè ìè ãå íà ìè ÿâè ëèñü PLAC4 è SERPINB2 
[16]. Îãðà íè ÷å íèå SNP-çà âè ñè ìûõ ïîä õî äîâ çà êëþ ÷à åò -
ñÿ â òîì, ÷òî îíè ïðè ìå íè ìû òî ëü êî äëÿ ïëî äà, ãå òå ðî -
çè ãîò íî ãî ïî èçó ÷à å ìî ìó SNP. Êðî ìå òî ãî, èíî ãäà íå -
îá õî äè ìû äî ïîë íè òå ëü íûå óñëî âèÿ, íà ïðè ìåð, åñ ëè
ìàòü ãî ìî-, ëè áî ãå òå ðî çè ãîò íà. Ïî èñê äðó ãèõ óäîá íûõ
ãå íîâ ïðè âåë ê îá íà ðó æå íèþ ïëà öåí òàð íîé ìÐÍÊ ñ ïî -
òåí öè à ëü íî ðàç ëè÷ íû ìè SNPs [23]. Ïî ìè ìî ãå íà PLAC4 
áû ëî âû ÿâ ëå íî åùå 6 ãå íîâ: COL6A2, COL6A1, BTG3,
ADAMTS1, C21orf105, APP, êî òî ðûå ïî òåí öè à ëü íî ìîæ -
íî èñ ïî ëü çî âàòü äëÿ íå è íàâ çèâ íîé ïðå íà òà ëü íîé äèà -
ãíî ñ òè êè. Âñå îïè ñàí íûå SNP-ìàð êå ðû áû ëè îá íà ðó -
æå íû ó æåí ùèí ïåð âî ãî òðè ìå ñò ðà áå ðå ìåí íî ñòè è îò -
ñóò ñò âî âà ëè ó íå áå ðå ìåí íûõ æåí ùèí.

Èñ ïî ëü çî âà íèå SNP â ìÐÍÊ, êî äè ðó å ìîé ãå íîì
PLAC4 ïî êà çû âà åò âû ñî êóþ èí ôîð ìà òèâ íîñòü è ÷óâ ñò âè -
òå ëü íîñòü äëÿ îïðå äå ëå íèÿ òðè ñî ìèè 21 ó ïëî äà â ïðå äå -
ëàõ ïåð âî ãî òðè ìå ñò ðà. Áû ëè ñî çäà íû äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèå
òå ñ òû äëÿ àíà ëè çà àë ëå ëü íî ãî ñî îò íî øå íèÿ ÐÍÊ-SNP
ãå òå ðî çè ãîò íûõ îá ðàç öîâ ñ ïðè ìå íå íè åì ìàññ-ñïåê òðî -
ìåò ðèè (MS) è öèô ðî âîé ÏÖÐ [51]. Îä íèì èç ïðå è ìó -
ùåñòâ öèô ðî âîé ÏÖÐ ÿâ ëÿ åò ñÿ âîç ìîæ íîñòü åå èñ ïî ëü -
çî âà íèÿ ïðè íèç êèõ êîí öåí ò ðà öè ÿõ ìÐÍÊ. Äëÿ ãî ìî çè -
ãîò íûõ îá ðàç öîâ ïðè ìå íÿ ëàñü êî ëè ÷å ñò âåí íàÿ ÏÖÐ â ðå -
à ëü íîì âðå ìå íè è êî ëè ÷å ñò âåí íàÿ öèô ðî âàÿ ÏÖÐ. Ïðè
èñ ïî ëü çî âà íèè ìàññ-ñïåê òðî ìåò ðèè è öèô ðî âîé ÏÖÐ
áû ëè äî ñòèã íó òû âû ñî êèå ïî êà çà òå ëè äèà ãíî ñ òè ÷å ñêîé
÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòè (100%) è ñïå öè ôè÷ íî ñòè (89,7%). Ñòî -
èò îò ìå òèòü, ÷òî äàí íûé ñêðè íèíã-òåñò åùå íå ãî òîâ
ê èñ ïî ëü çî âà íèþ â êëè íè ÷å ñêîé äèà ãíî ñ òè êå, òàê êàê âå -
ðî ÿò íîñòü ëîæ íî ïî ëî æè òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ ñî ñòàâ ëÿ åò
ïðè ìåð íî 17%. Òàê æå äëÿ ïî äîá íûõ àíà ëè çîâ íå îá õî äè -
ìî ñïå öè à ëè çè ðî âàí íîå îáî ðó äî âà íèå, ÷òî çà òðóä íÿ åò
âíå äðå íèå ñòðà òå ãèè ÐÍÊ-SNP â ïðàê òè êó.

Ýïè ãå íå òè ÷å ñêèå ìå òî äû
â íå èí âà çèâ íîé ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êå

Ýïè ãå íå òè ÷å ñêèé àíà ëèç òàê æå ÿâ ëÿ åò ñÿ ïåð ñ ïåê -
òèâ íûì ñïî ñî áîì îöåí êè êî ëè ÷å ñò âà âíå êëå òî÷ íîé
ÄÍÊ ïëî äà. Ðå çó ëü òà òû òà êî ãî àíà ëè çà ïî êà çû âà þò àê -
òèâ íîñòü îïðå äå ëåí íûõ ãå íîâ, íî ïðè ýòîì íå äà þò èí -
ôîð ìà öèè î ïåð âè÷ íîé ñòðóê òó ðå ÄÍÊ. Â ýïè ãå íå òè ÷å -
ñêèõ èñ ñëå äî âà íè ÿõ èñ ïî ëü çó åò ñÿ øè ðî êèé ñïåêòð ìå -
òî äîâ ìî ëå êó ëÿð íîé áèî ëî ãèè. Äî ñòà òî÷ íî ÷à ñ òî äëÿ
ýïè ãå íå òè ÷å ñêî ãî àíà ëè çà èñ ïî ëü çó þò ÷óâ ñò âè òå ëü íûå
ê ìå òè ëè ðî âà íèþ ðå ñò ðèê òà çû.

Ê ïåð âûì ðà áî òàì â äàí íîé îá ëà ñ òè ñòî èò îò íå ñ òè
èñ ñëå äî âà íèå Po on L.L. ñ ñî àâ òî ðà ìè. Îíè ïî êà çà ëè,
÷òî äëÿ ñïå öè ôè ÷å ñêî ãî îïðå äå ëå íèÿ ÄÍÊ ïëî äà â ìà -
òå ðèí ñêîé ïëàç ìå ìîæ íî èñ ïî ëü çî âàòü ýïè ãå íå òè ÷å ñêèå 
ìàð êå ðû [44]. Äëÿ èñ ñëå äî âà íèÿ áûë âû áðàí ëî êóñ
IGF2-H19 è îä íîíóê ëå î òèä íûé ïî ëè ìîð ôèçì â ýòîì ðå -
ãè î íå. Îò öîâ ñêèé àë ëåëü ãå íà H19 ìå òè ëè ðî âàí, à ìà òå -
ðèí ñêèé àë ëåëü îñòà åò ñÿ íå ìå òå ëè ðî âàí íûì. Â èñ ñëå äî -
âà íèè ïðè íÿ ëî ó÷à ñ òèå 39 æåí ùèí, äëÿ 16 èç êî òî ðûõ
áû ëè ïðî âå äå íû äà ëü íåé øèå èñ ñëå äî âà íèÿ â ñâÿ çè
ñ òåì, ÷òî îíè îêà çà ëèñü ãå òå ðî çè ãî òà ìè ïî àíà ëè çè ðó å -
ìî ìó îä íî íóê ëå î òèä íî ìó ïî ëè ìîð ôèç ìó. Â ðå çó ëü òà òå
ñ ïî ìî ùüþ ïðÿ ìî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ áû ëî ïî êà çà íî,
÷òî â 55% (11 èç 16) ñëó ÷à åâ îá íà ðó æè âà åò ñÿ ìå òè ëè ðî -
âàí íàÿ ÄÍÊ ïëî äà, êî òî ðàÿ íà ñëå äî âà ëàñü ïî îò öîâ ñêîé 
ëè íèè. Òà êèì îá ðà çîì, ïî ÿ âè ëàñü âîç ìîæ íîñòü íà îñíî -
âà íèè äèô ôå ðåí öè à ëü íî ãî ñòà òó ñà ìå òè ëè ðî âà íèÿ àë ëå -
ëåé îá íà ðó æè âàòü ÄÍÊ ïëî äà â êðî âî òî êå ìà òå ðè.

Ìàñ ø òàá íûå èñ ñëå äî âà íèÿ ðàç ëè ÷èé ìå òè ëè ðî âà íèÿ 
ìåæ äó ìà òå ðèí ñêèì è ïëîä íûì ãå íî ìà ìè ïðè âå ëè
ê èäåí òè ôè êà öèè äèô ôå ðåí öè à ëü íî ìå òè ëè ðî âàí íûõ
ðå ãè î íîâ (Dif fe ren ti al ly met hy la ted re gi ons / DMRs). Áû ëî 
âû ÿâ ëå íî áî ëü øîå êî ëè ÷å ñò âî ñàé òîâ, ðàç ëè÷ íûì îá ðà -
çîì ìå òè ëè ðî âàí íûõ ó ìà òå ðè è ïëî äà. Ñòî èò îò ìå òèòü,
÷òî ïåð âûì ãå íîì, êî òî ðûé áûë èäåí òè ôè öè ðî âàí êàê
ãè ïî ìå òè ëè ðî âàí íûé â êðî âè ìà òå ðè îêà çàë ñÿ
SERPINB5. Äî ïîë íè òå ëü íûå èñ ñëå äî âà íèÿ áû ëè ñî ñðå -
äî òî ÷å íû íà ïðî ìî òîð íîì ðå ãè î íå ãå íà èëè CpG-îñò ðî -
âêàõ íà õðî ìî ñî ìå 21 [12].

Â 2009 ãî äó îá íà ðó æå íà ÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü ê ìå òè ëè -
ðî âà íèþ ðå ñò ðèê òà çû BstUI äëÿ ñå ëåê òèâ íî ãî ãèä ðî ëè çà 
ãè ïåð ìå òè ëè ðî âàí íî ãî ó ìà òå ðè ãå íà RASSF1A [3]. Ãî ðå -
ëî âûì Ï. ñ ñî àâ òî ðà ìè áûë ïðî âå äåí àíà ëèç êîí öåí ò ðà -
öèè ïëîä íîé âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ñ ïî ìî ùüþ ÏÖÐ â ðå -
æè ìå ðå à ëü íî ãî âðå ìå íè. Ýô ôåê òèâ íîñòü ðå àê öèè ÏÖÐ 
ñî ñòà âè ëà 91%. Ïî êà çà íî, ÷òî ó 2 æåí ùèí ñ ïÿ òè êðàò -
íûì ïðå âû øå íè åì âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ïëî äà ïî ñðàâ íå -
íèþ ñ ãðóï ïîé æåí ùèí ñ íîð ìà ëü íî ïðî òå êà þ ùåé áå ðå -
ìåí íî ñòüþ, ðàç âè ëîñü îñëîæ íå íèå áå ðå ìåí íî ñòè â âè äå
ãå ñ òî çà.

Tong Y.K. ñ ñî àâ òî ðà ìè ïðåä ëî æèë íî âûé ìå òîä äå -
òåê öèè òðè ñî ìèè 21, êî òî ðûé ñî ÷å òà åò â ñå áå ñïå öè ôè -
÷å ñêèå äëÿ ïëî äà ýïè ãå íå òè ÷å ñêèå è ãå íå òè ÷å ñêèå ìàð -
êå ðû [49]. Äëÿ òî ãî ÷òî áû íàé òè ìàð êå ðû âíå êëå òî÷ íîé
ÄÍÊ ïëî äà íà õðî ìî ñî ìå 21, êî òî ðàÿ áû ëà ïî-ðàç íî ìó
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ìå òè ëè ðî âà íà â ïëà öåí òå è â êëåò êàõ êðî âè ìà òå ðè, èñ -

ïî ëü çî âà ëè ðå ñò ðèê öèþ ÷óâ ñò âè òå ëü íû ìè ê ìå òè ëè ðî -

âà íèþ ýí äî íóê ëå à çà ìè, à çà òåì â ïðî öåñ ñå àíà ëè çà ñ ïî -

ìî ùüþ öèô ðî âîé êà ïå ëü íîé ÏÖÐ âû ÿâ ëÿ ëè ìàð êå ðû.

Àíà ëèç ÷èñ ëà êî ïèé õðî ìî ñîì ïðî âî äè ëè ïó òåì ñðàâ íå -

íèÿ äî çû ýïè ãå íå òè ÷å ñêî ãî ìàð êå ðà ñ òà êî âîé ãå íà ZFY,

ðàñ ïî ëî æåí íî ãî íà Y-õðî ìî ñî ìå. Â ðå çó ëü òà òå ïðåä ïî -

ëà ãà å ìûé ïðî ìî òîð ãå íà HLCS îêà çàë ñÿ ãè ïåð ìå òè ëè -

ðî âàí â ïëà öåí òå è ãè ïî ìå òè ëè ðî âàí â êëåò êàõ êðî âè

ìà òå ðè. Ñðàâ íå íèå ÷èñ ëà êî ïèé ãè ïåð ìå òè ëè ðî âàí íî ãî

HLCS è ëî êó ñà ZFY ïî çâî ëè ëî ðàç äå ëèòü îá ðàç öû ñ òðè -

ñî ìèåé 21 è ýóï ëî èä íóþ ïëà öåí òàð íóþ ÄÍÊ. Ïðî à íà -

ëè çè ðî âà ëè 24 îá ðàç öà ìà òå ðèí ñêîé ïëàç ìû æåí ùèí

ñ ýóï ëî èä íû ìè áå ðå ìåí íî ñòÿ ìè è 5 îá ðàç öîâ ïëàç ìû

æåí ùèí, ó ïëî äîâ êî òî ðûõ áû ëà äèà ãíî ñ òè ðî âà íà òðè -

ñî ìèÿ 21. Âñå, êðî ìå îä íîé ýóï ëî èä íîé ïðî áû, áû ëè

êîð ðåê ò íî êëàñ ñè ôè öè ðî âà íû. Àâ òî ðû ñ÷è òà þò, ÷òî

ýïè ãå íå òè ÷å ñêàÿ ÷àñòü àíà ëè çà óíè âåð ñà ëü íà è ïðè ìå -

íè ìà êî âñåì áå ðå ìåí íî ñòÿì, â òî âðå ìÿ êàê ãå íå òè ÷å -

ñêàÿ ÷àñòü äîë æíà èñ ïî ëü çî âàòü íà ñëå äó å ìûå ïî îò öîâ -

ñêîé ëè íèè ãå íå òè ÷å ñêèå ìàð êå ðû ïëî äà, êî òî ðûå

â èçî áè ëèè èìå þò ñÿ â ãå íî ìå.

Pa pa ge or giou E.A. ñ ñî àâ òî ðà ìè ïðåä ëî æè ëè ñòðà òå -

ãèþ èñ ïî ëü çî âà íèÿ èì ìó íîï ðå öè ïè òà öèè ìå òè ëè ðî âà -

íîé ÄÍÊ â ñî ÷å òà íèè ñ êî ëè ÷å ñò âåí íîé ÏÖÐ â ðå æè ìå

ðå à ëü íî ãî âðå ìå íè (Me DiP — Met hy la ted DNA im mu -

nop re ci pi ta ti on) äëÿ èñ ñëå äî âà íèÿ ìå òè ëè ðî âà íèÿ ïàò -

òåð íîâ ÄÍÊ õðî ìî ñîì 13, 18, 21, Õ è Y [42]. Â äàí íîé

ìå òî äè êå äëÿ çà õâà òà ìå òè ëè ðî âàí íûõ ó÷à ñò êîâ è, ñëå -

äî âà òå ëü íî, îáî ãà ùå íèÿ ïëî äîñïå öè ôè ÷å ñêîé ìå òè ëè -

ðî âàí íîé ÄÍÊ èñ ïî ëü çó þò ñÿ ñïå öè ôè÷ íûå ê 5-ìå òèë -

öè òî çè íó àí òè òå ëà. Òà êîå îáî ãà ùå íèå ÄÍÊ ÿâ ëÿ åò ñÿ

êëþ ÷å âûì ìî ìåí òîì â äàí íîì ìå òî äå. Çà òåì ïðî âî äè -

ëàñü êî ëè ÷å ñò âåí íàÿ ÏÖÐ. Èñ ñëå äî âà òå ëè ïðåä ïî ëî æè -

ëè, ÷òî âïîë íå âîç ìîæ íî ïî ñëå ïðî âå äåí íûõ ïðî öå äóð

âû ÿ âèòü òðè ñî ìèþ 21 ïó òåì ñðàâ íå íèÿ ïî ëó ÷åí íûõ çíà -

÷å íèé äëÿ íîð ìà ëü íûõ ïëî äîâ è ïëî äîâ ñ ñèí ä ðî ìîì
Äà ó íà.

Ñ ïðè ìå íå íè åì âû øå î ïè ñàí íî ãî ïîä õî äà áûë ïðî -
âå äåí àíà ëèç äëÿ 80 ñëó ÷à åâ (40 èç âå ñò íûõ è 40 «ñëå -
ïûõ») [42]. Êîí ê ðåò íîå ñî îò íî øå íèå ìå òè ëè ðî âà íèÿ
ïëîä íîé ÄÍÊ è äà ëü íåé øèé ñòà òè ñòè ÷å ñêèé àíà ëèç ïî -
êà çà ëè, ÷òî êîì áè íà öèÿ 8 DMRs ïî çâî ëè ëà ïðà âè ëü íî
ïî ñòà âèòü äèà ãíîç âî âñåõ ñëó ÷à ÿõ. Ðå çó ëü òà òû, ïî ëó ÷åí -
íûå â äàí íîì èñ ñëå äî âà íèè, ïî êà çà ëè âû ñî êóþ äèà ãíî -
ñ òè ÷å ñêóþ ÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü (100%) è ñïå öè ôè÷ íîñòü
(100%). Èñ ïî ëü çî âà íèå ýïè ãå íå òè ÷å ñêî ãî àíà ëè çà ìîæ -
íî ñ÷è òàòü äî ñòà òî÷ íî ýô ôåê òèâ íûì äëÿ íå èí âà çèâ íîé
ïðå íà òà ëü íîé ãå íå òè ÷å ñêîé äèà ãíî ñ òè êè. Îä íà êî åãî
âíå äðå íèå â êëè íè ÷å ñêóþ ïðàê òè êó â íà ñòî ÿ ùèé ìî -
ìåíò åùå îá ñóæ äà åò ñÿ.

Ïî äîá íîå èñ ñëå äî âà íèå äëÿ îïðå äå ëå íèÿ òðè ñî ìèè
21 áû ëî ïðî âå äå íî ãðóï ïîé Lo Y.M.D. è Chiu R.W.K.
[34]. Ñ ïî ìî ùüþ ñïå öè ôè ÷å ñêîé ÏÖÐ îá íà ðó æè âà ëè
ãè ïåð ìå òè ëè ðî âàí íûé HLCS è, ñî îò âåò ñò âåí íî, îïðå -
äå ëÿ ëè ÄÍÊ ïëî äà. Â ðà áî òå áû ëî íîð ìà ëè çî âà íî êî ëè -
÷å ñò âî ãè ïåð ìå òè ëè ðî âàí íî ãî HLCS äëÿ êîí ê ðåò íî ãî
ãå íå òè ÷å ñêî ãî ëî êó ñà ïëî äà, íà ïðè ìåð, êî ëè ÷å ñò âî
ÄÍÊ Y-õðî ìî ñî ìû ïðè áå ðå ìåí íî ñòè ïëî äîì ìóæ ñêî ãî 
ïî ëà èëè êî ëè ÷å ñò âî óíè êà ëü íûõ ïëè ìîð ô íûõ àë ëå ëåé.
Íà îñíî âà íèè îò íî øå íèÿ ýïè ãå íå òè ÷å ñêèõ è ãå íå òè ÷å -
ñêèõ ïî êà çà òå ëåé áû ëî îá íà ðó æå íî ïî âû øå íèå äî çû
õðî ìî ñî ìû 21 â êðî âè ìà òå ðè.

Ó ñî âðå ìåí íûõ ïîä õî äîâ, ðàç ðà áî òàí íûõ ñ èñ ïî ëü -
çî âà íè åì âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ïëî äà, åñòü ðÿä îãðà íè ÷å -
íèé. Îñíîâ íû ìè èç íèõ ÿâ ëÿ þò ñÿ èñ ïî ëü çî âà íèå ÷óâ ñò -
âè òå ëü íûõ ê ìå òè ëè ðî âà íèþ ôåð ìåí òîâ ðå ñò ðèê öèè è
èñ ïî ëü çî âà íèå áè ñó ëü ôè òà íà òðèÿ. Â ïåð âîì ñëó ÷àå íå -
îá õî äè ìîñòü íà ëè ÷èÿ ñàé òà ðå ñò ðèê öèè ó äèô ôå ðåí öè -
àëü íî ìå òè ëè ðî âàí íûõ ðå ãè î íîâ îãðà íè ÷è âà åò êî ëè ÷å -
ñò âî ëî êó ñîâ äëÿ òå ñ òè ðî âà íèÿ, à âî âòî ðîì, èñ ïî ëü çî -
âà íèå áè ñó ëü ôè òà íà òðèÿ ìî æåò ïðè âî äèòü ê äå ãðà äà -
öèè ÄÍÊ.
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Òàá ëè öà
×óâ ñò âè òå ëü íîñòü è ñïå öè ôè÷ íîñòü ìå òî äîâ íå èí âà çèâ íîé ïðå íà òà ëü íîé ãå íå òè ÷å ñêîé äèà ãíî ñ òè êè

Äèà ãíî ñ òè êà Ìå òîä Îáú åì âû áîð êè ×óâ ñò âè òå ëü íîñòü Ñïå öè ôè÷ íîñòü Èñ ñëå äî âà íèÿ

Ïîë ÏÖÐ 43 100% 92% [5]

Ïîë ÏÖÐ 201 100% 100% [46]

Ïîë ÏÖÐ 100 100% 100% [6]

Ðå çóñ-ôàê òîð ÏÖÐ 72 100% 96,6% [45]

Òðè ñî ìèÿ 21 Me DiP 80 100% 100% [42]

Òðè ñî ìèÿ 21 Ìàññ-ñïåê òðî ìåò ðèÿ è
öèô ðî âàÿ ÏÖÐ ìÐÍÊ

153 100% 89,7% [51]

Òðè ñî ìèÿ 21,18 MPS 190 100% 99,86% [14]

Òðè ñî ìèÿ 21 Ìå òà à íà ëèç 37 èñ ñëå -
äî âà íèé ïî ñåê âå íè ðî -

âà íèþ âíå êëå òî÷ íîé
ÄÍÊ ïëî äà ïðè îä íî -

ïëîä íîé áå ðå ìåí íî ñòè

22 659 99,2% 99,91%

[21]
Òðè ñî ìèÿ 18 21 695 96,3% 87,0%

Òðè ñî ìèÿ 13 18 198 91,0% 87,0%

Ìî íî ñî ìèÿ Õ 9256 90,3% 77%



Ðû íîê óñëóã ïî íå èí âà çèâ íîé ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êå

Íà äàí íûé ìî ìåíò êîì ìåð ÷å ñêàÿ íå èí âà çèâ íàÿ
ÄÍÊ äèà ãíî ñ òè êà òðè ñî ìèè 21 ñ ïî ìî ùüþ MPS ñòà ëà
äî ñòóï íà äëÿ áå ðå ìåí íûõ æåí ùèí, âõî äÿ ùèõ â ãðóï ïó
ðè ñ êà. Ìíî ãèå êëè íè êè ïî âñå ìó ìè ðó óæå ïðåä ëà ãà þò
æåí ùè íàì óñëó ãè ïî ïðî âå äå íèþ íå èí âà çèâ íîé ïðå íà -
òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè. Ñó ùå ñò âó åò ðÿä íàè áî ëåå øè ðî êî
èñ ïî ëü çó å ìûõ êîì ìåð ÷å ñêèõ òå ñ òîâ, íà ïðè ìåð, òà êèõ,
êàê Ma ter niT21TM PLUS test îò Se qu e nom (http://www.la -
bo ra to ri es.se qu e nom.com), Pre na Test îò Li fe Co dexx
(http://www.li fe co dexx.com), Ve ri fy test îò Ve ri na ta
(http://www.ve ri na ta.com) è Har mo nyTM pre na tal test îò
Ari o sa (http://www.ari o sadx.com). Íà îôè öè à ëü íûõ ñàé -
òàõ ýòèõ êîì ïà íèé ïðåä ñòàâ ëå íà èí ôîð ìà öèÿ î òîì, ÷òî
òî÷ íîñòü òå ñ òîâ íå èí âà çèâ íîé ïðå íà òà ëü íîé ãå íå òè ÷å -
ñêîé äèà ãíî ñ òè êè ïðè áëè æà åò ñÿ ê 100% (99,8—99,9%),
÷òî íå ïðî òè âî ðå ÷èò ïðåä ñòàâ ëåí íûì â îá çî ðå äàí íûì
(òàá ëè öà).

Â íà ñòî ÿ ùèé ìî ìåíò â íà øåé ñòðà íå òàê æå ïî ÿ âè -
ëèñü êëè íè êè, êî òî ðûå ïðåä ëà ãà þò óñëó ãè íå èí âà çèâ -
íîé ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè. Ñòî èò ñêà çàòü, ÷òî
â Ðîñ ñèè ïðåä ëà ãà åò ñÿ òàê íà çû âà å ìûé ÄÎÒ-òåñò (Äèà -
ãíî ñ òè êà Îñíîâ íûõ Òðè ñî ìèé) (http://dot-test.ru). Îí
äà åò èí ôîð ìà öèþ î 5 õðî ìî ñî ìàõ (21, 18, 13, X, Y), èç -
ìå íå íèå ÷èñ ëà êî òî ðûõ âû çû âà åò ðÿä èç âå ñò íûõ ñèí ä -
ðî ìîâ. ÄÎÒ-òåñò îñíî âàí íà ñåê âå íè ðî âà íèè ÄÍÊ ïëî -
äà. Åùå îä íî ïðåä ëî æå íèå íà îòå ÷å ñò âåí íîì ðûí êå —
Pa no ra ma-òåñò (http://pa no ra ma test.ru), îñíî âàí íûé íà
èñ ïî ëü çî âà íèè òåõ íî ëî ãèè NATUS, êî òî ðàÿ áû ëà îïè -
ñà íà â äàí íîì îá çî ðå. Òà êîé òåñò ïî çâî ëÿ åò ïî ëó ÷èòü
èí ôîð ìà öèþ î êî ïèé íî ñòè 5 õðî ìî ñîì (21, 18, 13, X è
Y), à òàê æå î íå êî òî ðûõ ìèê ðî äå ëå öè îí íûõ ñèí ä ðî ìàõ.
Â ðàç ëè÷ íûõ êëè íè êàõ öå íû íà ïðî âå äå íèå íå èí âà çèâ -
íîé ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè àíå óï ëî è äèé êî ëåá ëÿò ñÿ 
â çà âè ñè ìî ñòè îò êî ëè ÷å ñò âà àíà ëè çè ðó å ìûõ õðî ìî ñîì
è â ñðåä íåì ñî ñòàâ ëÿ þò 35—55 òûñ. ðóá. Öå íû íà äèà -
ãíî ñ òè êó ðå çóñ-ôàê òî ðà âà ðü è ðó þò îò 5 äî 15 òû ñÿ÷ ðóá -
ëåé, à íà íå èí âà çèâ íîå îïðå äå ëå íèå ïî ëà ïëî äà ñî ñòàâ -
ëÿ þò îò 10 äî 15 òûñ. ðóá.

Íå èí âà çèâ íàÿ ïðå èì ï ëàí òà öè îí íàÿ äèà ãíî ñ òè êà

Ïî ìè ìî íå èí âà çèâ íî ãî ïðå íà òà ëü íî ãî ãå íå òè ÷å ñêî -
ãî òå ñ òè ðî âà íèÿ â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ èçó ÷à åò ñÿ âîç ìîæ -
íîñòü íå èí âà çèâ íîé ïðå èì ï ëàí òà öè îí íîé ãå íå òè ÷å -
ñêîé äèà ãíî ñ òè êè. Ïðè ìå íå íèå òà êî ãî ïîä õî äà ïî çâî -
ëè ëî áû èñê ëþ ÷èòü âå ðî ÿò íîñòü ïî âðåæ äå íèÿ ýì á ðè î -
íà, à òàê æå ðå øè ëî áû ïðîá ëå ìó äèà ãíî ñ òè êè õðî ìî -
ñîì íî ãî ìî çà è öèç ìà. Óæå ñó ùå ñò âó åò ðÿä ïðåä ïî ñû ëîê
äëÿ ðàç ðà áîò êè íå èí âà çèâ íîé ïðå èì ï ëàí òà öè îí íîé ãå -
íå òè ÷å ñêîé äèà ãíî ñ òè êè. Òàê, Pa li ni ñ ñî àâ òî ðà ìè
â 2013 ã. îá íà ðó æè ëè âíå êëå òî÷ íóþ ÄÍÊ âî âíóò ðè ïî -
ëî ñò íîé æèä êî ñòè áëà ñ òî öè ñòû. Êî ëè ÷å ñò âà ÄÍÊ îêà -
çà ëîñü äî ñòà òî÷ íî äëÿ ïðî âå äå íèÿ ïîë íî ãå íîì íîé àì ï -
ëè ôè êà öèè è ÏÖÐ [41]. Ïî ñëå ýòî ãî îò êðû òèÿ Gi a na ro li
ñ ñî àâ òî ðà ìè ïðî âå ëè ïè ëîò íûå èñ ñëå äî âà íèÿ âíóò ðè -

ïî ëî ñò íîé æèä êî ñòè áëà ñ òî öè ñòû [20]. Îíè ñî ïî ñòà âè -
ëè ðå çó ëü òà òû àíà ëè çà âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ ñ äàí íû ìè
êà ðè î òè ïè ðî âà íèÿ ïî ëÿð íûõ òå ëåö, êëå òîê òðî ôýê òî -
äåð ìû, èëè öå ëî ãî ýì á ðè î íà. Èñ ñëå äî âà íèå ïðî âî äè -
ëîñü ïðè ó÷à ñ òèè 17 ïàð, ïðî õî äÿ ùèõ ïðå èì ï ëàí òà öè -
îí íûé ãå íå òè ÷å ñêèé ñêðè íèíã ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ar -
ray-CGH. Ðå çó ëü òà òû ðà áî òû îêà çà ëèñü âïå ÷àò ëÿ þ ùè -
ìè. ÄÍÊ áû ëà îá íà ðó æå íà â 39 îá ðàç öàõ âíóò ðè ïî ëî ñò -
íîé æèä êî ñòè áëà ñ òî öè ñòû (76.5%). Â ïå ðå ñ÷å òå íà îä íó
õðî ìî ñî ìó ïðî öåíò ñî îò âåò ñò âèÿ ðå çó ëü òà òîâ àíà ëè çà
âíóò ðè ïî ëî ñò íîé æèä êî ñòè áëà ñ òî öè ñòû è êëå òîê ýì á -
ðè î íà ëü íî ãî ïðî èñ õîæ äå íèÿ ñî ñòà âèë 96,6% (904/936).
Òà êèì îá ðà çîì, ìîæ íî çà ìå òèòü, ÷òî ÷à ñ òî òà îá íà ðó æå -
íèÿ ÄÍÊ âî âíóò ðè ïî ëî ñò íîé æèä êî ñòè áëà ñ òî öè ñòû
äî ñòà òî÷ íî âå ëè êà, ê òî ìó æå ñòå ïåíü ñî îò âåò ñò âèÿ êà -
ðè î òè ïîâ, ïî ëó ÷à å ìûõ íà îñíî âà íèè àíà ëè çà âíå êëå -
òî÷ íîé ÄÍÊ, è êà ðè î òè ïîâ ñà ìèõ êëå òîê ýì á ðè î íîâ
â öå ëîì âû ñî êà. Îä íà êî íå îá õî äè ìà åùå ìå òî äè ÷å ñêàÿ
äî ðà áîò êà ïîë íî ãå íîì íîé àì ï ëè ôè êà öèè ÄÍÊ èç âíóò -
ðè ïî ëî ñò íîé æèä êî ñòè áëà ñ òî öèñò, ÷òî óâå ëè ÷èò ÷à ñ òî -
òó åå îá íà ðó æå íèÿ è, ñî îò âåò ñò âåí íî, âå ðî ÿò íîñòü àíà -
ëè çà â äà ëü íåé øåì. Ïî ìè ìî ýòî ãî, íå îá õî äè ìî ïðî âå -
äå íèå ìàñ ø òàá íûõ ôóí äà ìåí òà ëü íûõ èñ ñëå äî âà íèé
â äàí íîé îá ëà ñ òè. Òàê, íà ïðè ìåð, â ðà áî òå Gi a na ro li
ñ ñî àâ òî ðà ìè íå ñî ïî ñòàâ ëÿ ëèñü êà ðè î òè ïû êëå òîê òðî -
ôýê òî äåð ìû, âíóò ðåí íåé êëå òî÷ íîé ìàñ ñû è ñî ñòà âà
âíå êëå òî÷ íîé ÄÍÊ â ïî ëî ñòè áëà ñ òî öè ñòû, ÷òî âàæ íî
äëÿ îò âå òà íà âî ïðîñ î ïðî èñ õîæ äå íèè ôðàê öèè âíå êëå -
òî÷ íîé ÄÍÊ â ïî ëî ñòè áëà ñ òî öè ñòà è äëÿ ïî âû øå íèÿ
ýô ôåê òèâ íî ñòè äèà ãíî ñ òè êè õðî ìî ñîì íî ãî ìî çà è öèç -
ìà.

Â ëà áî ðà òî ðèè öè òî ãå íå òè êè ÍÈÈ ìå äè öèí ñêîé ãå -
íå òè êè íà ìè òàê æå áûë ïðî âå äåí àíà ëèç äâóõ áëà ñ òî -
öèñò è âíóò ðè ïî ëî ñò íîé æèä êî ñòè èç íèõ [8]. Ïåð âàÿ
áëà ñ òî öè ñòà ïî ìîð ôî ëî ãèè îò íî ñè ëàñü ê êà òå ãî ðèè
3ÀÀ, à âòî ðàÿ — ê êà òå ãî ðèè 3ÑÑ. Äëÿ îáî èõ ïàð íûõ îá -
ðàç öîâ áû ëà ïðî âå äå íà ïîë íî ãå íîì íàÿ àì ï ëè ôè êà öèÿ
ÄÍÊ. Â ðå çó ëü òà òå áû ëè ïî ëó ÷å íû àì ï ëè ôè êà òû ÄÍÊ
îáå èõ áëà ñ òî öèñò è ÄÍÊ èç æèä êî ñòè òî ëü êî ïåð âîé
áëà ñ òî öè ñòû. Ñ ïî ìî ùüþ ñðàâ íè òå ëü íîé ãå íîì íîé ãèá -
ðè äè çà öèè (CGH) áû ëè óñòà íîâ ëå íû ìî ëå êó ëÿð íûå êà -
ðè î òè ïû 3 îá ðàç öîâ. Êà ðè î òè ïû êëå òîê ïåð âîé áëà ñ òî -
öè ñòû è ìî ëå êó ëÿð íûé ñî ñòàâ ôðàã ìåí òîâ ÄÍÊ èç åå
ïî ëî ñò íîé æèä êî ñòè ñîâ ïà ëè. Â ýòèõ äâóõ îá ðàç öàõ áû ëà 
îá íà ðó æå íà ìî íî ñî ìèÿ õðî ìî ñî ìû 19. Äëÿ áëà ñ òî öè ñòû 
êà ÷å ñò âà 3ÑÑ ðå çó ëü òà òû CGH ïî êà çà ëè íà ëè ÷èå ìî íî -
ñî ìèé ïî õðî ìî ñî ìàì 16, 17, 19 è 20. Îä íà êî ðå çó ëü òà òû 
ñðàâ íè òå ëü íîé ãå íîì íîé ãèá ðè äè çà öèè ñà ìè ïî ñå áå íå
ïî çâî ëÿ þò ñäå ëàòü îä íî çíà÷ íî ãî çà êëþ ÷å íèÿ î òîì,
ïðè ñóò ñò âî âà ëè ëè ýòè ìî íî ñî ìèè â êàæ äîì èç áëà ñ òî -
ìå ðîâ áëà ñ òî öè ñòû, èëè â áëà ñ òî öè ñòå íà õî äè ëèñü êëåò -
êè ñ ðàç ëè÷ íû ìè êîì áè íà öè ÿ ìè ýòèõ àíå óï ëî è äèé.
Î÷å âèä íî, ÷òî äëÿ òî ãî ÷òî áû îöå íèòü ïåð ñ ïåê òè âû íå -
èí âà çèâ íîé ïðå èì ï ëàí òà öè îí íîé ãå íå òè ÷å ñêîé äèà ãíî -
ñ òè êè, íå îá õî äè ìî ïðî âå äå íèå äà ëü íåé øèõ èñ ñëå äî âà -
íèé.
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Çà êëþ ÷å íèå

Íå ñî ìíåí íî, íå èí âà çèâ íàÿ ïðå íà òà ëü íàÿ ãå íå òè ÷å -
ñêàÿ äèà ãíî ñ òè êà èìå åò ðÿä ïðå è ìó ùåñòâ. Âîç ìîæ íîñòü
ïðî âå ñ òè äèà ãíî ñ òè êó ñ ïî ìî ùüþ íå èí âà çèâ íûõ ìå òî -
äîâ ïðè âëå êà åò æåí ùèí, êî òî ðûå îïà ñà þò ñÿ èí âà çèâ íî -
ãî âìå øà òå ëü ñò âà. Òàê æå ïðè ïî äîá íîì ïîä õî äå èñê ëþ -
÷à åò ñÿ íà íå ñå íèå âðå äà çäî ðî âüþ ìà òå ðè è ïëî äà. Òî÷ -
íîñòü îïè ñàí íûõ â ñòà òüå ãå íå òè ÷å ñêèõ òå ñ òîâ ãî ðàç äî
âûøå, ÷åì ó áèî õè ìè ÷å ñêî ãî ñêðè íèí ãà, òàê êàê íà ðå -
çó ëü òàò íå îêà çû âà þò âëè ÿ íèÿ îñî áåí íî ñòè òå ÷å íèÿ áå -
ðå ìåí íî ñòè, ïðè íè ìà å ìûå ïðå ïà ðà òû è ñî ìà òè ÷å ñêèå
çà áî ëå âà íèÿ æåí ùè íû. Íå ìà ëî âàæ íûì ïðå è ìó ùå ñò âîì 
ÿâ ëÿ åò ñÿ òîò ôàêò, ÷òî ïðî âî äèòü íå èí âà çèâ íûé ãå íå òè -
÷å ñêèé òåñò ìîæ íî íà ðàí íèõ ñðî êàõ áå ðå ìåí íî ñòè, íà -
÷è íàÿ óæå ñ 10 íå äåëü. Â íà ñòî ÿ ùèé ìî ìåíò óæå ðàç ðà -
áî òàí ðÿä òå ñ òîâ ñ âû ñî êîé ÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòüþ è ñïå öè -
ôè÷ íî ñòüþ, ïî çâî ëÿ þ ùèõ îñó ùå ñò â ëÿòü íå èí âà çèâ íóþ
äèà ãíî ñ òè êó ïî ëà, ðå çóñ-ôàê òî ðà, àíå óï ëî è äèé âî ìíî -
ãèõ êëè íè êàõ ïî âñå ìó ìè ðó. Íà ôî íå áî ëü øî ãî ÷èñ ëà
èñ ñëå äî âà íèé è ïóá ëè êà öèé ïî äàí íîé òå ìå çà ïî ñëåä -
íèå ãî äû, â áëè æàé øåå âðå ìÿ ìîæ íî îæè äàòü ïî ÿâ ëå -
íèÿ íî âûõ âû ñî êî òî÷ íûõ äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèõ ìå òî äîâ è
âíå äðå íèÿ èõ â êëè íè ÷å ñêóþ ïðàê òè êó.
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Noninvasive DNA di ag nos tics in re pro duc tive med i cine

Zhigalina D.I.1, Skryabin N.A.1,2, Lebedev I.N.1,2

1 — Na tional Re search Tomsk State Uni ver sity, Tomsk, 634050; e-mail: darya.zhigalina@medgenetics.ru
2 — Re search In sti tute of Med i cal Ge net ics, Tomsk, 634050

Cur rently, di ag nos tic pro ce dures that do not re quire in va sive in ter ven tion, are very pop u lar. As a part of mod ern pre na tal di ag no -
sis these meth ods al low to elim i nate the risk for the mother’s and fe tus health. The cur rent mo lec u lar ge netic meth ods in the field of
non-invasive pre na tal di ag no sis are dis cussed in the re view. Spe cial at ten tion is paid to the pos si bil ity of us ing the de vel oped meth ods 
in clin i cal prac tice now and in the near fu ture.
     Key words: cell-free DNA, non-invasive pre na tal ge netic di ag no sis, non-invasive preimplantation ge netic di ag no sis, fe tal sex de ter -
mi na tion, rhe sus D, aneuploidy
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