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С использованием современных диагностических методов проведен генетический 

скрининг наследственных гемоглобинопатий, недостаточности фермента глюкозо-6-
фосфатдегидрогеназы, фенилкетонурии и гипотиреоза среди новорожденных города 
Баку. Определены генные и фенотипические частоты выявленных наследственных за-
болеваний. 

 
Программа профилактики врожденных и наследственных заболеваний долж-

на базироваться на данных о "грузе" наследственной патологии, который в обоб-
щенном виде составляет 30-60 на 1000 живорожденных. По расчетным данным в 
России ежегодно рождается от 35 до 75 тысяч детей с наследственными болезнями. 
При этом в структуре наследственных болезней доля тяжелых форм патологии со-
ставляет около 2%. Частота врожденных и наследственных заболеваний у детей в 
среднем не превышает 5%, при этом на моногенные болезни приходится 1%, на 
хромосомные аберрации - 0,7%, на заболевания с наследственной предрасположен-
ностью (полигенные-мультифакториальные болезни) - 3%, на генетическую несо-
вместимость матери и плода по антигенам - 0,4% (7). В связи с невозможностью 
полного излечения и часто прогрессирующим характером врожденных и наследст-
венных заболеваний основным направлением в борьбе с ними является их профи-
лактика. Поэтому внимание медицинских генетиков все больше привлекает прена-
тальный и ранний неонатальный период. 

Пути профилактики наследственной патологии включают следующие 
уровни: прегаметический (охрана репродуктивного здоровья; охрана окружаю-
щей среды); презиготический (медико-генетическое консультирование, искусст-
венная инсеминация, периконцепционная профилактика); пренатальный (вне-
дрение всех видов дородовой диагностики); постнатальный (ранняя идентифи-
кация патологии, лечение, профилактика инвалидизирующих расстройств).  

Основной организационной формой профилактики врожденных и наследст-
венных болезней является ранняя постнатальная диагностика (идентификация) на-
следственных болезней, поддающихся лечению и медико-генетическое консульти-
рование.  

Ранняя диагностика базируется на широком использовании современных 
методов обследования: массовый скрининг новорожденных. Скрининг новоро-
жденных охватывает в настоящее время большинство государств и территорий. 
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Однако формальные доказательства клинической эффективности скрининга, за 
исключением фенилкетонурии, врожденного гипотиреоза, муковисцидоза, сер-
повидноклеточной анемии и талассемий, недостаточно аргументированы (8-17). 

За последние несколько десятилетий сперва совместно с сотрудниками 
РАМН Института медицинской генетики, затем самостоятельно учеными рес-
публики было исследовано население на распространение некоторых наследст-
венных заболеваний. К таким наследственным заболеваниям относится гемофи-
лия, Синдром Элерса Данлоса, гемоглобинопатии, энзимопатии, аномалии ске-
лета (врожденный вывих бедра), заболевания центральной нервной системы, 
зубо-челюстные аномалии, врожденная катаракта и т.д. (4,6). Все эти исследова-
ния были проведены среди широкого населения отдельных регионов Азербай-
джанской Республики. Однако, также существуют скрининговые исследования 
конкретных наследственных заболеваний, которые были проведены среди студен-
тов, школьников, беременных, супружеских пар, а также новорожденных (1-3,5).  

Следует отметить тот факт, что скрининг таких наследственных заболева-
ний как фенилкетонурия, гипотиреоз среди новорожденных не проведен. Суще-
ствуют спорадические исследования гемоглобинопатий среди новорожденных 
республики. 

Учитывая вышеизложенное, целью наших исследований явилось изучение 
наследственных заболеваний: фенилкетонурии, гипотиреоза, дефицита фермен-
та Г6ФД и гемоглобинопатий среди новорожденных и разработка единой про-
граммы их скрининга. 

Материал собран в родильном отделении Центральной больницы Нефтя-
ников с 2003 по 2006 гг. Общее число новорожденных (1287 мальчиков и 1390 
девочек). Кровь для анализов в количестве 1-1,5 мл брали в микропробирки эп-
пендорф, содержащие антикоагулянт этилендиаминтетраацетат натрия ( ЭДТА). 

Впервые нами разработан «Генетический паспорт новорожденного», 
включающий наиболее часто встречающиеся наследственные заболевания крови 
и метаболизма, ранее регистрированные среди населения Азербайджана. Для 
этого нами проведен скрининг тиреотропного гормона, фенилкетонурии, гемо-
глобинопатий, недостаточности фермента Г6ФД в сыворотке крови новорож-
денных г. Баку. Для этого использована венозная кровь новорожденных. 

Уровень ТТГ определяли в первые 3-5 дней жизни новорожденного. При уровне 
ТТГ от 30 мЕ\л до 50 мЕ\л тест повторяли. При уровне более 50 мЕ\л проверяли допол-
нительно лабораторные показатели функции щитовидной железы и советовали матери 
обращаться к врачу педиатру после выписки из родильного дома. У новорожденных 
наблюдали модальное распределение тиреотропного гормона (ТТГ). 

Таблица 1 
Результаты генетического скрининга гипотиреоза среди новорожденных 

 
Уровни тиреотропного гормона (мЕ\л) 

 
0-10 

 
10-20 

 
20-30 

 
30-40 

 
40-50 

 
50-60 

 
и выше 

 Количество новорожденных  
90 

 
279 

 
272 

 
121 

 
30 

 
10 

 
11 

 
Число % 

 

 
 11,07% 

 

 
 34,31% 

 

 
 33,45% 

 

 
 13,88% 

 

 
 3,69% 

 

 
 1,23% 

 

 
1,35% 

 



Наибольшее количество новорожденных имело уровень тиреотропного 
гормона в пределах – 10-30 мЕ\л; 279 новорожденных (34,31%) и 272 новорож-
денных (33,45%) составляли 67,76% от всех подверженных к скринингу ново-
рожденных. 90 новорожденных (11,07%) имели уровень тиреотропного гормона 
в пределах 0-10 мЕ\л. Начиная с 30 мЕ\л наблюдали уменьшение числа новоро-
жденных, обладавших повышенными концентрациями гормона; 30-40 мЕ\л – 
121 новорожденный (13,88%), 40-50 мЕ\л – 30 новорожденный (3,69%), 50-60 
мЕ\л – 10 новорожденный (1,23%) и выше 60 мЕ\л – 11 новорожденных (1,35%). 
Установлены гипо- и гиперфункция щитовидной железы, что на прямую связано 
с дальнейшими нарушениями центральной нервной системы у детей. Также уста-
новлена связь между повышенными значениями ТТГ и ЩбА1ъ. Полученные резуль-
таты генетического скрининга ТТГ и Щб  позволят врачам педиатрам своевре-

менно проводить лечение больных детей до проявления клиники заболевания. 
•c1

A

Для определения частоты встречаемости наследственных гемоглобинопа-
тий среди новорожденных мы использовали комплекс методов, включающий 
аналитический метод изоэлектрофокусирования на полиакриламидно-амфоли-
новых пластинках с рН 3,5-9.5 и 5,5-8,5, электрофорез гемолизата на ацетат-
целлюлозных пленках, проба на серповидность, проба на растворимость гемо-
глобина, количественное определение фетального гемоглобина и определение 
осмотической резистентности эритроцитов. Генетический скрининг крови ново-
рожденных на наследственные гемоглобинопатии у 50-ти новорожденных из 
1128 обследованных позволил идентифицировать α-талассемию – 28 новорож-
денных и β-талассемию – 22 новорожденных с фенотипической частотой 2,48% 
и 1,95%, соответственно.  

Мы в своих исследованиях для диагностики фенилкетонурии (ФКУ) среди 
новорожденных использовали пробу Фелинга и метод тонкослойной хромато-
графии. Для этого использовали мочу и капиллярную кровь новорожденного. 
Диагностику ФКУ на уровне мочи проводили пробой Фелинга, на уровне сыво-
ротки крови методом тонкослойной хроматографии. Скрининг ФКУ, проводи-
мый нами в моче среди 1827 новорожденных, позволил у четверых обнаружить 
на пеленке пятна зеленого цвета, что характерно для генного дефекта при ФКУ. 
Зеленый цвет появляется на месте контакта пробы Фелинга и мочи новорожден-
ного. Для подтверждения диагноза был произведен забор венозной крови у этих 
новорожденных и проведена тонкослойная хроматография сывороточных ами-
нокислот. Во всех четырех случаях по сравнению с контрольной группой на-
блюдали значительное увеличение уровня ФКУ. Спектрофотометрическое опре-
деление уровней фенилаланина среди новорожденных с положительной реакцией 
на пробу Фелинга показало следующие распределения; новорожденный от матери 
М.А. – 0,18 г/л; новорожденный от матери К.Л. – 0,15 г/л; новорожденный от ма-
тери А.А. – 0,13 г/л и новорожденный от матери Р.А. – 0,19 г/л. Анализ четырех 
родословных с гомозиготной формой патологического гена ФКУ у новорожден-
ных показал кровное родство между их родителями. 

Клинико-генеалогическое исследование каждого из новорожденных по-
зволило нам дополнительно к гипотиреозу, гемоглобинопатиям и фенилкетону-
рии выявить хромосомные нарушения – Синдром Дауна, Спина бифида, гемоли-
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тическую болезнь новорожденных, гидроцефалию, аненцефалию, аномалии ске-
лета, в том числе полидактилию, криптархизм и гипоспадию у мальчиков. 

Синдром Дауна установлен в трех случаях. Анализ кариотипа трех ново-
рожденных с подозрением на Синдром Дауна в одном случае выявил классиче-
ский тип Синдрома Дауна с кариотипом – 47,ХХ; в двух случаях с разнополыми 
детьми мозаичный тип Синдрома Дауна с кариотипом 46,ХХ(30%)\47ХХ(70%) и 
46,ХУ(35-40%)\47ХУ(60-65%). Кровного родства между супругами больных де-
тей не установлено. 

У двух новорожденных наблюдали спинно-мозговую грыжу с различными 
фенотипическими проявлениями. В первом случае у новорожденного наблюда-
ли сочетание спинно-мозговой грыжи с гидроцефалией. Кровного родства меж-
ду супругами больных детей не установлено. Во втором случае у новорожденно-
го наблюдали изолированную спинно-мозговую грыжу. В данном случае также 
между родителями больного ребенка кровного родства не было.  

У 28 новорожденных был поставлен диагноз гемолитическая болезнь но-
ворожденного. Из 28 новорожденных с данным диагнозом 22 были мальчиками, 
только 6 девочками. У всех 28 новорожденных наблюдали сильно выраженную 
желтуху с высокими значениями сывороточного билирубина, варьирующими в 
пределах – 3,9-10,5 мг/л и более, при норме 1,0 мг/л. Определение активности 
фермента Г6ФД у 24-х из 28 новорожденных у всех мальчиков (22 мальчика) и у 
одной девочки позволило диагностировать дефицит фермента Г6ФД. У 22 маль-
чиков идентифицировано гемизиготное состояние недостаточности фермента 
Г6ФД. Гемизиготное состояние недостаточности фермента Г6ФД приравнивает-
ся к гомозиготному состоянию недостаточности фермента Г6ФД у женщин. 
Только у одной новорожденной девочки было выявлено гетерозиготное состоя-
ние фермента. Дополнительные исследования, проведенные у родителей ново-
рожденных учитывали генетику фермента Г6ФД. Гемизиготы мальчики дефи-
цитный ген недостаточности фермента Г6ФД наследовали только от гетерозигот 
матерей. Повторные исследования крови матерей у всех без исключения выяви-
ли гетерозиготное состояние. Уровень активности фермента варьировал в пре-
делах 60-80% от нормальной активности фермента Г6ФД. Опрос матерей позво-
лил установить тот факт, что родители были выходцами из эндемических регио-
нов республики, где наблюдаются высокие генные частоты недостаточности 
фермента Г6ФД. Это Шеки, Саатлы, Агдаш, Огуз, Масаллы, Лерик, Астара, 
Ленкорань, Сабирабад, Али-Байрамлы и т.д. 

Более детальное исследование активности фермента Г6ФД у 22-х мальчи-
ков с гемизиготным носительством, позволило нам идентифицировать два фено-
типа; это Г6ФД (-) и Г6ФД (+). В первом случае - Г6ФД (-) (15 мальчиков) на-
блюдали полный дефицит фермента Г6ФД. Данный фенотип с полным отсутст-
вием фермента называют Г6ФД «0»-фенотип. Во втором случае у семи мальчи-
ков наблюдали остаточную активность фермента с варьированием активности от 
10 до 30% от общей нормальной активности фермента. Этот фенотип обознача-
ют как Г6ФД «+»-фенотип. 

У четырех новорожденных наблюдали гидроцефалию (два мальчика и 
двое девочек) от некровнородственных родителей. По одному случаю аненцефа-
лию (мальчик) и полидактилию (шестипалость) также у новорожденного маль-
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чика. Родители новорожденных с аненцефалией и полидактилией отрицали 
кровное родство между ними. 

Аномалии скелета было выявлены у пяти новорожденных; косолапость (2 
случая), укорочение верхних и нижних конечностей (2 случая) и один случай 
шестипалости. У пяти мальчиков наблюдали криптархизм; в трех случаях двух-
сторонний, в двух случаях правосторонний криптархизм. В одном случае у но-
ворожденного мальчика была выявлена гипоспадия.  

Таким образом, генетический скрининг новорожденных позволил нам вы-
явить гипотиреоз, установить такие формы наследственных гемоглобинопатий 
как α- и β-талассемии, структурно-аномальные гемоглобины С и Д, дефицит 
фермента Г6ФД, фенилкетонурию, а также Синдром Дауна, Спина бифида, ге-
молитическую болезнь новорожденных, гидроцефалию, аненцефалию, аномалии 
скелета, криптархизм и гипоспадию у мальчиков. Полученные нами результаты 
генетического скрининга новорожденных позволят врачам педиатрам свое-
временно проводить лечение больных детей до проявления клиники заболева-
ния. Своевременное медико-генетическое консультирование семей с наличием 
патологических генов у супругов (семья с генетическим риском) необходимо 
для профилактики гомозиготного состояния у ребенка. Рекомендуется проведе-
ние инвазивной и не инвазивной пренатальной диагностики у плода в первом и 
во втором триместрах беременности. Для точности пренатальной диагностики 
предлагается использование ДНК диагностики.   
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