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Аннотация. Цель исследования: поиск новых признаков, ассоциированных с выявлением  патоло-

гического кариотипа плода. 
Организация исследования: объектом исследования послужили 78 беременных женщин Тульской 

области, имевших повышенный риск развития хромосомной в первом триместре беременности и наблю-
давшихся в медико-генетическом центре Тульского областного перинатального центра в 2013-2014 гг. 
Параметры образа жизни женщин установлены с помощью анкетирования. Данные о состоянии здоро-
вья, результатах пренатальной диагностики были получены методом углубленного сбора анамнеза и вы-
копировки из первичной медицинской документации. 

Результаты исследования: Высокий риск синдрома Дауна по программе Astraia установлен 8,3% 
беременным, синдрома Патау – 9,7%, синдрома Эдвардса – 47,2% пациенткам. Врожденные пороки раз-
вития выявлены в 1 триместре у 9,0% женщин группы риска. Патология при кариотипировании обнару-
жена у 18,2% плодов. Установлено, что с нормальностью кариотипа плода ассоциировались: соблюдение 
женщинами режима труда и отдыха, отсутствие склонности женщин к просмотру телевизора, умеренная 
предрасположенность женщин к различным увлечениям и приему алкоголь-содержащих напитков, а 
также высокая интенсивность их трудовой деятельности. Негативные ассоциации включали преимуще-
ственный вклад высокого роста женщин и их пассивности в обращении за медицинской помощью при 
возникновении заболевания. 

Заключение: возникновение хромосомной патологии у плода может предопределяться дополни-
тельными медико-социальными факторами репродуктивно активных женщин (высоким ростом женщин, 
несоблюдением женщинами режима труда и отдыха, отсутствием медицинской направленности в сохра-
нении своего здоровья, пассивным образом жизни), что может быть использовано для уточнения прогно-
зирования и улучшения результативности инвазивной пренатальной диагностики хромосомной патоло-
гии плода, что в свою очередь улучшит профилактику наследственной патологии человека.  

Ключевые слова: беременность, пренатальная диагностика, патологический кариотип плода, 
факторы риска. 
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Abstract. The purpose of the study is the search for new signs associated with the identification of a pa-
thological karyotype of the fetus. 

Material and methods: 78 pregnant women, who had an increased risk of chromosomal development in 
the first trimester of pregnancy and who were observed in the medical genetic center of the Tula regional peri-
natal center in 2013-2014 in the Tula region, were as the object of this study. The parameters of the lifestyle of 
women are established using questionnaires. Data on the state of health, the results of prenatal diagnosis were 
obtained by in-depth collection of anamnesis and copying from the primary medical records. 

Results: The high risk of the Down syndrome was calculated in 8,3% pregnant, Patau syndrome  – 9,7%, 
Edvard syndrome  – 47,2% patients. The abnormal fetus development in the 1 trimester was revealed in 9,0% 
women of the risk group. Pathology in karyotyping was found in 18.2% of the fetuses. It was found that the 
normalcy of the fetal karyotype was associated with: observance of the regime of work and rest by women, the 
lack of inclination of women to watch TV, the moderate predisposition of women to various hobbies and intake 
of alcohol-containing beverages, and the high intensity of their labor activity. Negative associations included the 
predominant contribution of women's high growth and their inactivity in seeking medical help when a disease 
occurs. 

Conclusion: The emergence of chromosomal pathology in the fetus may be predetermined by additional 
medical and social factors of reproductively active women (high growth of women, non-observance of the re-
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gime of work and rest by women, lack of medical orientation in maintaining their health, passive way of life). 
This can be used to clarify the prognosis and effectiveness of invasive prenatal diagnosis of chromosomal pa-
thology of the fetus to improve the prevention of hereditary human pathology. 

Key words: pregnancy, prenatal diagnostics, pathological karyotype of the fetus, risk factors. 
 
Инвазивная пренатальная диагностика среди женщин группы высокого риска хромосомной пато-

логии плода, как правило, предусматривает проведение стандартного цитогенетического исследования 
плодного материала (хориона, амниотических вод, пуповинной крови) и выполняется после вычисления 
индивидуального риска на наиболее частые хромосомные синдромы [8]. Данные для расчета риска хро-
мосомной патологии плода в основном базируются на результатах ультразвукового исследования (тол-
щине воротникового пространства, наличии-гипоплазии носовой кости, частоте сердцебиения плода), 
материнского сывороточного скрининга на PAPP-A, b-HCG и некоторых дополнительных параметрах [2, 
4, 6]. Индивидуализация риска хромосомных синдромов в каждом конкретном случае будет зависеть не 
только от величины расчетных показателей и их взаимоотношения, но и от адекватности охвата про-
странства результативных маркерных признаков [7, 19].  

Существующие исследования в области повышения эффективности пренатальной диагностики ос-
вещают в большинстве случаев некоторые аспекты этой проблемы. Вместе с тем обнаружение новых 
маркеров хромосомных синдромов плода при беременности может улучшить прогнозирование и резуль-
тативность инвазивной пренатальной диагностики хромосомной патологии плода [3,  9-18, 23]. 

Цель исследования – поиск новых признаков, ассоциированных с выявлением патологического 
кариотипа плода. 

Материалы и методы исследования. Объектом исследования послужили 78 беременных жен-
щин Тульской области, имевших повышенный риск развития хромосомной патологии в первом тримест-
ре беременности (превышающего 1:100 на сроке 11-14 недель беременности) и наблюдавшихся в Меди-
ко-генетическом центре ТОПЦ в 2013-2014 гг.  Параметры образа жизни установлены с помощью анке-
тирования [1, 11]. Анкета включала различные аспекты профессиональной деятельности, отношений в 
семье, отдыха, медицинской активности, вредных привычек обследуемых. Информация о состоянии здо-
ровья предусматривала стандартные медико-социальные параметры, данные об отдельных перенесенных 
заболеваниях до наступления и во время настоящей беременности, исходные данные и результаты пре-
натальной диагностики, которые были получены методом углубленного сбора анамнеза и выкопировки 
из первичной медицинской документации Тульского областного перинатального центра [5, 20-22]. Анке-
тирование и выкопировка данных проводились после подписания пациентками добровольного информи-
рованного согласия на участие в научном исследовании. Статистическая обработка результатов исследо-
вания включала вычисление абсолютных, относительных и средних величин, стандартной ошибки, кор-
реляционный и кластерный анализ, метод главных компонент с использованием пакетов прикладных 
статистических программ «Statgraphics 3.0» и «Stаstistica 6.0». 

Результаты и их обсуждение. Возраст женщин группы высокого риска хромосомной патологии 
плода в основном принадлежал к интервалу от 35 до 40 лет (39,7%), в меньшей степени – от 25 до 30 лет 
(24,4%) и от 30 до 35 лет (16,7%). Удельный вес женщин старше сорока лет равнялся 7,7%, а менее 25 лет 
– 1,5% случаев. Средний возраст обследуемых составил 33,74±0,66 лет. 

Проживание в условиях города указали 65,4% обследуемых, райцентра или поселка городского 
типа – 29,5%, села – 5,1% беременных. Присутствие высшего образования установлено у каждой второй 
респондентки (50,0%), тогда как уровень средне-специального и средне-технического образования заре-
гистрирован у 22,4 и 14,5% беременных соответственно. Только 13,2% женщин отметили для себя нали-
чие законченного среднего образования.  

Наибольшая информативность обследований при определении хромосомной патологии плода дос-
тигается на сроке 11-14 недель беременности (в настоящем исследовании большинство случаев локали-
зовалось в пределах с 13 недель до 13 недель 6 дней – 56,8%) с верификацией срока беременности по 
копчико-теменному размеру плода.  

Высокий риск (более чем 1 ожидаемый случай патологии на 100 женщин) синдрома Дауна по про-
грамме Astraia установлен 8,3% беременным, синдрома Патау – 9,7%, синдрома Эдвардса – 47,2% паци-
енткам. Врожденные пороки развития выявлены в 1 триместре почти у каждой десятой женщины (9,0%) 
группы риска. В результате кариотипирования женщин данной группы хромосомная патология обнару-
жена у 18,2% обследуемых. При этом необходимо отметить, что более половины женщин группы риска 
(59,4%) отказались по различным причинам от проведения инвазивной пренатальной диагностики пато-
логии плода. 

Выявлена сильная положительная корреляционная взаимосвязь между патологическим кариоти-
пом плода и интенсивностью трудовой деятельности женщин (r=0,801, p<0,05), несоблюдением ими ре-
жима труда-отдыха (r=0,900, p<0,01), бездействием женщин при возникновении заболевания (r=0,693, 
p<0,05), диагностикой эрозии шейки матки и врожденных пороков развития плода (по r=0,756, p<0,05). 
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Установлена также сильная отрицательная корреляционная связь патологического кариотипа плода с 
регулярностью употребления обследуемыми алкоголя (r=-0,756,  p<0,05). Вместе с тем, определена сред-
ней силы положительная корреляционная взаимосвязь между наличием врожденных пороков развития 
плода и ростом беременной женщины (r=0,480,  p<0,05), тогда как частота сердечных сокращений плода 
слабо положительно возрастает при склонности женщин к просмотру телевизора (r=0,245,  p<0,05) и 
имеет среднюю выраженность к снижению при наличии у них увлечений в свободное время (r=-0,302,  
p<0,01). 
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Рис.  Дендрограмма результативных медико-социальных признаков  при установлении кариотипа плода 
Примечание: 3 – интенсивность трудовой деятельности обследуемых, 12 – количество увлечений у жен-
щин, 17 –  соблюдение респондентами режима труда и отдыха, 19 – действия обследуемых медицинской 

направленности при возникновении у них заболевания, 22 – регулярность употребления алкоголя,  
37 – склонность женщин к просмотру телевизора, 44 – наличие эрозии шейки матки, 67 – рост женщины, 

9 – патологичность кариотипа плода 
   
Построение дендрограммы (рис.) при кластерном анализе результативных признаков выявляет две 

группы кластеров со средним уровнем объединения: патологичность кариотипа плода и склонность 
женщин к просмотру телевизора (при уровне объединения 0,354), интенсивность трудовой деятельности 
обследуемых, количество увлечений у женщин, соблюдение респондентами режима труда и отдыха, дей-
ствия медицинской направленности при возникновении у них заболевания, регулярность употребления 
обследуемыми алкоголя, наличие эрозии шейки матки (при уровне объединения 0,501) с объединением 
указанных кластеров посредством роста беременной женщины на уровне 0,781-0,857. 

Изучение результативных признаков при помощи метода главных компонент (табл.) свидетельст-
вует о том, что первая главная компонента представлена нормальностью кариотипа плода и соблюдени-
ем женщинами режима труда и отдыха, отсутствием склонности женщин к просмотру телевизора при 
умеренной предрасположенности женщин к различным увлечениям и приему алкоголь-содержащих на-
питков. Вторая главная компонента включает преимущественный вклад высокого роста женщин, их пас-
сивности при возникновении заболевания в ассоциации с патологическим кариотипом плода. Третья 
главная компонента отражает сочетание тенденции к нормальности кариотипа плода и высокой интен-
сивности трудовой деятельности обследуемых, наличия эрозии шейки матки,  соблюдения женщинами 
режима труда и отдыха при сниженном количестве увлечений у обследуемых. 
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Таблица  

 
Компонентный анализ результативных медико-социальных признаков  

при установлении кариотипа плода 
 

 Признаки ГК1 ГК2 ГК3 
3 0,030 0,052 0,931 

12 0,659 0,230 -0,386
17 0,921 0,133 0,365 
19 0,269 -0,820 0,430 
22 0,693 -0,333 -0,209
37 -0,724 0,014 -0,277
44 0,292 -0,449 0,803 
67 0,090 0,885 0,058 
82 -0,862 0,364 -0,253

Дисперсия2 3,195 1,974 2,166 
% 0,355 0,219 0,241 

 
В табл. использованы те же обозначения, что и на рис.  
Таким образом, возникновение хромосомной патологии у плода может предопределяться допол-

нительными медико-социальными факторами репродуктивно активных женщин (высоким ростом жен-
щин, несоблюдением женщинами режима труда и отдыха, отсутствием медицинской направленности в 
сохранении своего здоровья, пассивным образом жизни), что может быть использовано для уточнения 
прогнозирования и улучшения результативности инвазивной пренатальной диагностики хромосомной 
патологии плода, а также для улучения профилактики наследственной патологии человека. 
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