Источник ИС Медицина, 23.09.2016
Приказ Министра здравоохранения Республики Казахстан от 19 марта 2012 года № 183 
Об утверждении «Дорожной карты» по организации пренатального скрининга в Республике Казахстан
 

В соответствии с подпунктом 5) пункта 1 статьи 7 Кодекса Республики Казахстан от 18 сентября 2009 года «О здоровье народа и системе здравоохранения», разделом 5.2 Государственной программы развития здравоохранения Республики Казахстан «Саламатты Қазақстан» на 2011-2015 годы, утвержденной Указом Президента Республики Казахстан от 29 ноября 2010 года № 1113, ПРИКАЗЫВАЮ:
1. Утвердить прилагаемую «Дорожную карту» по организации пренатального скрининга в Республике Казахстан (далее - Дорожная карта).
2. Руководителям управлений здравоохранения областей, городов Астана и Алматы (по согласованию), АО «Национальный медицинский холдинг» (по согласованию), профильным республиканским организациям Министерства здравоохранения Республики Казахстан обеспечить исполнение Дорожной карты, утвержденной настоящим приказом.
3. Контроль за исполнением настоящего приказа возложить на вице-министра здравоохранения Республики Казахстан Байжунусова Э.А.
4. Настоящий приказ вступает в силу со дня подписания.
 
 
	Министр
	С. Каирбекова


 
Утверждена
приказом Министра здравоохранения РК
19 марта 2012 года № 183
 
 
ДОРОЖНАЯ КАРТА
ПО ОРГАНИЗАЦИИ ПРЕНАТАЛЬНОГО СКРИНИНГА В РЕСПУБЛИКЕ КАЗАХСТАН
 
В соответствии с Государственной программой развития здравоохранения «Саламатты Қазақстан» на 2011-2015 годы приоритетным направлением развития здравоохранения является профилактика и ранняя дородовая диагностика врожденных и наследственных заболеваний для снижения детской заболеваемости, смертности и инвалидности от генетических нарушений. По данным «Национального генетического Регистра Республики Казахстан» (НГР РК) ежегодно в РК рождается 3500 - 4500 детей с врожденными пороками развития (далее - ВПР), из них с хромосомной патологией - 350, дефектами невральной трубки - 130, множественными ВПР-270. Ежегодно в программе генетического скрининга беременных на стадии внутриутробного развития плода выявляется 1000-12000 летальных ВПР плода, из них - 140-150 с хромосомной патологией. Удельный вес ВПР в структуре причин перинатальной смертности по данным НГР РК составляет 10-15 % и не имеет тенденции к снижению.
Показатели перинатальной и младенческой смертности зависят от своевременной пренатальной диагностики, профилактики рождения детей с летальными пороками развития и хромосомными болезнями, а также от квалифицированного определения прогноза для развития плода и возможности коррекции врожденного порока развития у новорожденного с последующей реабилитацией.
Для повышения эффективности пренатального генетического скрининга беременных, повышения качества пренатальной диагностики в ранние сроки беременности разработана «Дорожная карта» по организации пренатального скрининга в Республике Казахстан». Предназначена для организаторов здравоохранения, руководителей управлений здравоохранения регионов, специалистов родовспомогательных медицинских организаций, первичной медико-санитарной помощи, консультативных диагностических центров, независимо от форм собственности и ведомственной принадлежности. Согласно настоящего приказа управлениям здравоохранения областей, городов Астана и Алматы необходимо разработать региональные дорожные карты с указанием ответственных руководителей и специалистов медицинских организаций. Рекомендуется утвердить состав и порядок работы пренатального консилиума.
 
	Мероприятия на первом уровне пренатального скрининга*

	№
	Мероприятия
	Рекомендуемые периоды проведения (сроки беременности)
	Критерии выявления группы риска по врожденной и наследственной патологии для направления на второй уровень пренатального скрининга
	Отчетные формы и сроки предоставления информации
	Ответственные за проведение скрининга

	1
	Первичный прием врача акушер-гинеколога
	До 12 недель беременности
	1) возраст беременной 35 лет и старше, возраст супруга 40 лет и старше;

2) в анамнезе рождение ребенка с ВПР;

3) семейное носительство хромосомных аномалий или генных мутаций;

4) отягощенный акушерский анамнез (мертворождения, невынашивание);

5) прием лекарственных препаратов, рентгенологическое обследование перед зачатием и во время беременности;

6) наличие профессиональных вредностей у супругов.
	Информация об охвате беременных пренатальным скринингом и выявленной группе риска по ВПР (приложение 5, приложение 6).

Предоставляется в медико-генетические консультации (далее - МГК) областей, городов Астана и Алматы ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
	1. Руководители управлений здравоохранения областей, городов Астана и Алматы.

2. Руководители организаций здравоохранения, оказывающих амбулаторно-поликлиническую помощь

	2
	Забор крови и транспортировка в МГК для проведения биохимического скрининга 1 триместра 

- определения сывороточных генетических маркеров 

- «двойной тест» 

- (определения плацентарного протеина (далее - РАРР-А) и β-единицы хорионического гонадотропина - (далее - βХГЧ) (правила забора - приложение 1, образец направления - приложение 2)
	С 10 недель до 13 недель 

6 дней беременности 

от первого дня последней менструации (далее - ПДПМ).
	Отклонение содержания сывороточных маркеров РАРР-А, βХГЧ в сыворотке крови пригенетическом риске 1:250 и выше.
	Информация об охвате беременных биохимическим скринингом 1 триместра и выявлении беременных группы риска, направленных на 2-ой уровень пренатального скрининга (приложение 5, приложение 6).

Предоставляется в медико-генетические консультации областей, городов Астана и Алматы ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
	1. Руководители управлений здравоохранения областей, городов Астана и Алматы.

2. Руководители организаций здравоохранения, оказывающих амбулаторно-поликлиническую помощь

	3
	Ультразвуковой скрининг-оценка анатомии плода, оценка толщины воротникового пространства и длины носовых костей плода (приложение 3)
	С 10 до 14 недель беременности
	Обнаружение грубых дефектов развития - аненцефалии, омфалоцеле, шейную гигромы, аномалий опорно-двигительного аппарата и других.

Выявление маркеров хромосомной патологии - увеличения толщины воротникового пространства (далее - ТВП), укорочения длины носовой кости (далее - ДНК).
	Информация об охвате беременных ультразвуковым скринингом и выявлении беременных группы риска, направленных на 2-ой уровень пренатального скрининга (приложение 5, приложение 6).

Предоставляется в медико-генетические консультации областей, городов Астана и Алматы ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом
	1. Руководители управлений здравоохранения областей, городов Астана и Алматы.

2. Руководители организаций здравоохранения, оказывающих амбулаторно-поликлиническую помощь

	4
	Забор крови и транспортировка в МГК для проведения биохимического скрининга 2 триместра беременности 

- «тройного теста» 

- определения альфа-фетопротеина (далее - АФП), βХГЧ и неконъюгированного эстриола (далее - НЭ) 

(Правила забора - приложение 1, образец направления - приложение 2)
	С 16 недель до 20 недель

6 дней беременности

от первого дня последней менструации
	Отклонение содержания сывороточных маркеров АФП, βХГЧ, НЭ в сыворотке крови, при генетическом риске 1:250 и выше
	Информация об охвате беременных биохимическим скринингом 2 триместра беременности и выявлении беременных группы риска, направленных на 2-ой уровень пренатального скрининга (приложение 5, приложение 6).

Предоставляется в медико-генетические консультации областей, городов Астана и Алматы ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом
	1. Руководители управлений здравоохранения областей, городов Астана и Алматы.

2. Руководители организаций здравоохранения, оказывающих амбулаторно-поликлиническую помощь

	5
	Ультразвуковой скрининг - оценка анатомии плода для выявления пороков развития, исключение эхографических маркеров хромосомной патологии. Оценка количества вод и темпа роста плода. (приложение 4)
	С 20 до 22 недель беременности
	Выявление анатомических аномалий развития плода. Обнаружение маркеров хромосомной патологии плода.
	Информация об охвате беременных ультразвуковым скринингом и выявлении беременных группы риска, направленных на 2-ой уровень пренатального скрининга (приложение 5, приложение 6). 

Предоставляется в медико-генетические консультации областей, городов Астана и Алматы ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом
	1. Руководители управлений здравоохранения областей, городов Астана и Алматы

2. Руководители организаций здравоохранения, оказывающих амбулаторно-поликлиническую помощь

	6
	Ультразвуковой скрининг-изучение анатомии плода, для выявления пороков развития с поздней манифестацией;

оценка темпов роста плода. (приложение 4)
	С 32 до 34 недель беременности
	Выявление анатомических аномалий развития плода, в том числе аномалии развития с малой анатомической выраженностью и поздним проявлением.
	Информация об охвате беременных ультразвуковым скринингом и выявлении беременных группы риска, направленных на 2-ой уровень пренатального скрининга (приложение 5, приложение 6).

Предоставляется в медико-генетические консультации областей, городов Астана и Алматы ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
	1. Руководители управлений здравоохранения областей, городов Астана и Алматы 

2. Руководители организаций здравоохранения, оказывающих амбулаторно-поликлиническую помощь


 
	Мероприятия на втором уровне пренатального скрининга**

	№
	Мероприятия
	Рекомендуемые периоды проведения (сроки беременности)
	Тактика ведения
	Отчетные формы и сроки предоставления информации
	Ответственные за проведение скрининга

	1
	Медико-генетическое консультирование
	В любые сроки беременности при выявлении факторов риска
	Направление инвазивную на пренатальную диагностику показаниям: по показаниям

- возраст 35 лет и старше

- в анамнезе рождение ребенка с ВПР, хромосомной болезнью или моногенными наследственными заболеваниями 

- установленное семейное носительство хромосомных аномалий или генных мутаций

- выявленные отклонения в содержании сывороточных маркеров и/или наличие ультразвуковых маркеров
	Информация о медико-генетическом консультировании беременных группы риска, выявленных ВПР, исходах беременностей с ВПР с подтверждением диагнозов после родов. (приложения 7, 8).

Предоставляется в Республиканскую медико-генетическую консультацию (далее - РМГК) РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» (г. Алматы) ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
	1. Руководители управлений здравоохранения областей, городов Астана и Алматы

2. Руководители медико-генетических консультации областей на базе областных перинатальных центров, городов Астана и Алматы

	2
	Проведение специализированного ультразвукового исследования - оценка анатомии плода, оценка толщины воротникового пространства и длины носовых костей плода, исследование кривых скоростей кровотока в венозном протоке и трикуспидальном клапане (приложение 3)
	С 10 до 14 недель беременности
	При подтверждении выявленных аномалий развития, маркеров хромосомной патологии направить на консультацию генетика для решения вопроса о проведении инвазивной пренатальной диагностики пренатального консилиума
	Информация о проведенных исследованиях в группе риска, выявленных и подтвержденных ВПР. (приложения 7, 8).

Предоставляется в РМГК РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
	1. Руководители управлений здравоохранения областей, городов Астана и Алматы

2. Руководители медико-генетических консультаций областей на базе областных перинатальных центров, городов Астана и Алматы

	3
	Биохимический скрининг анализ сывороточных генетических маркеров 1 триместра беременности 

- «двойной тест» 

- (плацентарного протеина - ПАПП-А и β-единицы хорионического гонадотропина - (βХГЧ) с расчетом комбинированного генетического риска
	С 10 недель до 13 недель 6 дней беременности от первого дня последней менструации
	При отклонении содержания сывороточных маркеров РАРР-А, βХГЧ в сыворотке крови, при генетическом риске 1:250 и выше 

- консультация генетика для решения вопроса о проведении инвазивной пренатальной диагностики
	Информация о проведенных исследованиях в группе риска и выявленных ВПР. (приложения 7, 8).

Предоставляется в РМГК РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
	1. Руководители управлений здравоохранения областей, городов Астана и Алматы

2. Руководители медико-генетических консультаций областей на базе областных перинатальных центров, городов Астана и Алматы

	4
	Проведение инвазивных пренатальных процедур: 

1) хорионбиопсия

2) плацентобиопсия
	С 10 до 14 недель беременности

С 14 до 20 недель беременности
	При выявлении хромосомных и генетических заболеваний необходимо проведение пренатального консилиума для решения вопроса о пролонгировании беременности
	Информация о проведенных инвазивных пренатальных процедурах и случаях выявленных хромосомных и генетических заболеваний (приложение 9).

Предоставляется в РМГК РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
	1. Руководители управлений здравоохранения областей, городов Астана и Алматы

2. Руководители медико-генетических консультаций областей на базе областных перинатальных центров, городов Астана и Алматы

	5
	Биохимический скрининг - анализ сывороточных маркеров 2 триместра беременности «тройной тест» - определение альфа-фетопротеина (АФП), неконъюгированный эстриол и βХГЧ с расчетом комбинированного генетического риска
	С 16 недель до 20 недель 

6 дней беременности от первого дня последней менструации
	При отклонении содержания сывороточных маркеров РАРР-А, βХГЧ в сыворотке крови, при генетическом риске 1:250 и выше - консультация генетика для решения проведении инвазивной пренатальной диагностики
	Информация о проведенных исследованиях в группе риска, выявленных и подтвержденных ВПР. (приложения 7, 8).

Предоставляется в РМГК РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
	1. Руководители управлений здравоохранения областей, городов Астана и Алматы

2. Руководители медико-генетических консультаций областей на базе областных перинатальных центров, городов Астана и Алматы

	6
	Проведение специализированного ультразвукового исследования с использованием технологии трехмерного изображения (3Д) - оценка анатомии плода, исключение эхографических маркеров хромосомной патологии (приложение 4)
	С 20 до 22 недели беременности
	При подтверждении выявленных аномалий развития, маркеров хромосомной патологии направить на консультацию генетика для вопроса о проведении инвазивной пренатальной диагностики и пренатального консилиума
	Информация о проведенных исследованиях в группе риска, выявленных и подтвержденных ВПР. (приложения 7, 8).

Предоставляется в РМГК РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
	1. Руководители управлений здравоохранения областей, городов Астана и Алматы

2. Руководители медико-генетических консультации областей на базе областных перинатальных центров, городов Астана и Алматы

	7
	Проведение инвазивных пренатальных процедур:

1) амниоцентез

2) кордоцентез
	С 16 до 20 недель беременности

С 20 до 22 недель беременности
	При выявлении хромосомных и генетических заболеваний необходимо проведение пренатального консилиума для решения вопроса о пролонгировании беременности
	Информация о проведенных инвазивных пренатальных процедурах и случаях выявленных хромосомных и генетических заболеваний (приложение 9).

Предоставляется в РМГК РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
	1. Руководители управлении здравоохранения областей, городов Астана и Алматы

2. Руководители медико-генетических консультаций областей на базе областных перинатальных центров, городов Астана и Алматы

	8
	Проведение цитогенетического исследования плодового материала полученного при хороионбиопсии, плацентоцентезе, амниоцентезе, кордоцентезе
	В сроки проведения инвазивных процедур
	При выявлении хромосомных генетических заболеваний необходимо проведение пренатального консилиума для решения вопроса пролонгировании беременности
	Информация о проведенных исследованиях в группе риска, выявленных и подтвержденных ВПР. (приложение 8).

Предоставляется в РМГК РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
	1. Руководители управлений здравоохранения областей, городов Астана и Алматы

2. Руководители медико-генетических консультаций областей на базе областных перинатальных центров, городов Астана и Алматы

	9
	Ультразвуковой скрининг-изучение анатомии плода с использованием технологий трехмерного изображения (3Д), для выявления пороков развития с поздней манифестацией; оценка темпов роста плода (приложение 4)
	С 32 до 34 недели беременности
	При подтверждении выявленных аномалий развития, маркеров хромосомной патологии направить на консультацию генетика для вопроса о проведении инвазивной пренатальной диагностики пренатального консилиума
	Информация о проведенных исследованиях в группе риска, выявленных и подтвержденных ВПР. (приложения 7, 8).

Предоставляется в РМГК РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
	1. Руководители управлений здравоохранения областей, городов Астана и Алматы

2. Руководители медико-генетических консультаций областей на базе областных перинатальных центров, городов Астана и Алматы

	10
	Проведение пренатального консилиума в составе врача ультразвуковой диагностики, заведующего медико-генетической консультацией, заведующего неонатологическим отделением, специалистов по профилю выявленной патологии у плода (детский нейрохирург, невропатолог, уролог, хирург, кардиохирург), юриста (приложения 10)
	В любые сроки беременности при подтверждении ВПР, наследственных и хромосомных болезней плода
	В зависимости решения консилиума рекомендовать, направить на прерывание беременности, при пролонгировании беременности рекомендации на родоразрешение и реабилитацию новорожденного
	Протоколы заседаний, информация о проведенных консилиумах, принятых решениях, исходах данных беременностей с клиническим и (или) патологоанатомическим подтверждением ВПР. (приложение 11).

Предоставляются в РМГК РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за периодом.
	1. Руководители управлений здравоохранения областей, городов Астана и Алматы

2. Руководители медико-генетических консультаций областей на базе областных перинатальных центров, городов Астаны и Алматы


 
 
Республиканский уровень пренатального скрининга***
 
	№
	Мероприятия
	Рекомендуемые периоды проведения (сроки беременности)
	Отчетные формы и сроки предоставления информации
	Ответственные за проведение скрининга

	1
	Медико-генетическое консультирование
	В любые сроки беременности при выявлении беременных группы риска
	Информация о медико-генетическом консультировании беременных группы риска. (приложение 7, 8).

Предоставляется в РМГК РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
	Руководители:

1. АО «Национальный научный центр материнства и детства» г. Астана (Отарбаев Н.К.)

2. РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» г.Алматы (Кудайбергенов Т.К.)

	2
	Проведение высокоспециализированного ультразвукового исследования - оценка анатомии плода, оценка толщины воротникового пространства и длины носовых костей плода, исследование кривых скоростей кровотока в венозном протоке и трикуспидальном клапане, измерение фронтомаксиллярного угла, оценка четвертого желудочка головного мозга
	С 10 до 14 недель беременности
	Информация о проведенных исследованиях в группе риска, выявленных и подтвержденных ВПР. (приложение 7, 8).

Предоставляется в РМГК МГК РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
	Руководители:

1. АО «Национальный научный центр материнства и детства» г. Астана (Отарбаев Н.К.)

2. РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» г.Алматы (Кудайбергенов Т.К.)

	3
	Проведение высокоспециализированного ультразвукового исследования с использованием технологий трехмерного изображения (3Д) - оценка анатомии плода, изучение эхографических маркеров хромосомной патологии
	С 20 до 22 недель беременности
	Информация о проведенных исследованиях в группе риска, выявленных и подтвержденных ВПР. (приложение 7, 8).

Предоставляется в РМГК РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
	Руководители:

1. АО «Национальный научный центр материнства и детства» г. Астана (Отарбаев Н.К.)

2. РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» г.Алматы (Кудайбергенов Т.К.)

	4
	Проведение инвазивных пренатальных процедур:

1) хорионбиопсия

2) плацентобиопсия

3) амниоцентез

4) кордоцентез (приложение 3)
	 

 

С 10 до 14 недель беременности 

С 14 до 20 недель беременности

С 16 недель беременности

С 20 недель беременности
	Информация о проведенных исследованиях в группе риска и выявленных хромосомных и генетических заболеваний (приложение 9).

Предоставляется в РМГК РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
	Руководители:

1. АО «Национальный научный центр материнства и детства» г. Астана (Отарбаев Н.К.)

2. РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» г.Алматы (Кудайбергенов Т.К.)

	5
	Проведение молекулярно-цитогенетического (FISH) и молекулярно-генетического исследования плодового материала полученного при хороионбиопсии, плацентоцентезе, амниоцентезе, кордоцентезе
	В сроки проведения инвазивных процедур
	Информация о проведенных исследованиях в группе риска и выявленных хромосомных и генетических заболеваний (приложение 7, 8).

Предоставляется в Республиканскую МГК РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
	Руководители:

1. РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» г.Алматы (Кудайбергенов Т.К.)

	6
	Проведение высокоспециализированного ультразвукового исследования с использованием технологий трехмерного изображения (3Д) - изучение анатомии плода, для выявления пороков развития с поздней манифестацией; оценка темпов роста плода
	С 32 до 34 недели беременности
	Информация о проведенных исследованиях в группе риска, выявленных и подтвержденных ВПР. (приложение 7, 8).

Предоставляется в Республиканскую МГК РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
	Руководители:

1.АО «Национальный научный центр материнства и детства» г. Астана (Отарбаев Н.К.)

2. РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» г.Алматы (Кудайбергенов Т.К.)


 
Примечания :
* I - Первый уровень пренатального скрининга - организации здравоохранения, оказывающие амбулаторно-поликлиническую помощь, осуществляющие наблюдение беременных. Мероприятия первого уровня включают сбор анамнеза при первой явке к врачу акушер-гинекологу, ультразвуковое скрининговое обследование беременных женщин, забор и направление крови на биохимический скрининг в специализированные лаборатории медико-генетических консультаций, направление беременных выявленной группы риска в медико-генетические консультации.
 
Показания для направления беременных группы высокого риска по рождению детей с врожденной и наследственной патологией на второй уровень пренатального скрининга:
1. По анамнезу (беременные женщины направляются сразу при первой явке на второй уровень пренатального скрининга):
1) возраст беременной 35 лет и старше, возраст супруга 40 лет и старше;
2) в анамнезе рождение ребенка с ВПР;
3) семейное носительство хромосомных аномалий или генных мутаций;
4)отягощенный акушерский анамнез (мертворождения, невынашивание);
5) прием лекарственных препаратов, рентгенологическое обследование перед зачатием и во время беременности;
6) наличие профессиональных вредностей у супругов.
2. По ультразвуковому скринингу - выявление анатомических аномалий развития плода, обнаружение маркеров хромосомной патологии плода.
3. По биохимическому скринингу - отклонения в содержании сывороточных маркеров.
** II - Второй уровень пренатального скрининга - медико-генетические консультации областей на базе областных перинатальных центров, городов Астана и Алматы. Мероприятия второго уровня включают проведение медико-генетического консультирования беременных групп высокого риска по рождению детей с врожденной и наследственной патологией, специализированного ультразвукового исследования специально подготовленными специалистами по пренатальной диагностике, проведение биохимического скрининга, проведение инвазивной пренатальной диагностики, проведение цитогенетического исследования плодового материала, проведение пренатального консилиума.
Требования к проведению ультразвуковой диагностики второго уровня пренатального скрининга включают:
1. требования к специалистам ультразвуковой пренатальной диагностики: наличие специализации и повышений квалификации по ультразвуковой пренатальной диагностике, стаж работы в пренатальной ультразвуковой диагностике не менее 3 лет;
2. требования к аппаратам ультразвуковой пренатальной диагностики: экспертный класс, режимы трехмерной эхографии (3Д, 4Д), режимы допплерометрии. Рекомендуется наличие режима для объемного исследования сердца плода (на основе анализа пространственно- временной корреляции изображения).
Показания и условия для проведения инвазивной пренатальной диагностики:
1) возраст беременной 35 лет и старше;
2) наличие в анамнезе рождения ребенка с ВПР, хромосомной болезнью или моногенными наследственными заболеваниями;
3) установленное семейное носительство хромосомных аномалий или генных мутаций;
4) выявленные отклонения в содержании сывороточных маркеров и/или наличием ультразвуковых маркеров;
5) вопрос о необходимости проведения инвазивной пренатальной диагностики решает врач-генетик МГК после полного анализа данных анамнеза, результатов ультразвукового исследования и биохимического скрининга беременной не позднее 24 недель беременности;
6) инвазивные пренатальные процедуры проводятся в условиях родовспомогательных медицинских организаций (обязательное наличие операционной и анестезиологической службы) врачом акушером-гинекологом и врачом ультразвуковой диагностики, прошедшим обучение пренатальным инвазивным методам;
7) цитогенетические исследования плодового материала проводятся в областных МГК врачами-цитогенетиками, владеющими методами кариотипирования и прошедшими обучение по проведению цитогенетического анализа плодового материала.
Пренатальный консилиум проводится в любые сроки беременности при подтверждении ВПР, наследственных и хромосомных болезней плода. В зависимости от решения, консилиум рекомендует направить на прерывание беременности, либо при пролонгировании беременности дает рекомендации на родоразрешение и реабилитацию новорожденного. Положение о пренатальном консилиуме изложено в приложении 10.
***Республиканский уровень пренатальной диагностики - медицинские организации, оказывающие высокоспециализированную медицинскую помощь: АО «Национальный научный центр материнства и детства» г. Астана, РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» г. Алматы. На республиканский уровень пренатальной диагностики направляются беременные по решению пренатального консилиума в случаях:
1. возникновения сложностей диагностики при установлении врожденных и наследственных заболеваний;
2. при необходимости решения вопроса о дальнейшей хирургической коррекции врожденных пороков развития;
3. при необходимости проведения молекулярно- цитогенетического (FISH) и молекулярно- генетического исследований в РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» г. Алматы
А также на республиканский уровень пренатальной диагностики направлять по желанию беременной женщины и ее семьи.
На базе АО «Национальный научный центр материнства и детства» г. Астана, РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» г. Алматы проводятся инвазивная пренатальная диагностика плодового материала для населения регионов Республики Казахстан.
На базе Республиканской медико-генетической консультации РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» г. Алматы проводятся инвазивная пренатальная диагностика, молекулярно-цитогенетические и молекулярно-генетические исследования плодового материала для населения регионов Республики Казахстан.
Республиканская медико-генетическая консультация РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» г. Алматы предоставляет сводную информацию по проведению пренатального скрининга в Республике Казахстан согласно приложениям 7, 11, электронные версии протоколов пренатального консилиума с заключениями и аналитический отчет о проведении и результатах пренатального скрининга по РК ежеквартально до 15 числа следующего за отчетным периодом в Управление охраны здоровья матери и ребенка Департамента организации медицинской помощи Министерства здравоохранения Республики Казахстан.
В целях внедрения системы внутреннего управления качеством медицинских услуг в области оказания медико-генетической помощи предлагаются следующие индикаторы.
Индикаторы процесса
1. Охват беременных пренатальным скринингом в регионе за отчетный период:
Количество беременных, вставших на учет за отчетный период - Б;
Из них количество беременных, прошедших пренатальный генетический скрининг - П.
Охват беременных пренатальным скринингом = П х 100/Б .
Целевой показатель в 2015 году стремится к 100 %
Индикаторы результата
1. Удельный вес количества прерываний беременности в сроке до 22 недель по причине тяжелых некурабельных врожденных пороков развития (в том числе хромосомных заболеваний плода), несовместимых с жизнью или приводящих к инвалидизации, из количества выявленных вышеназванных врожденных пороков развития (ВПР).
Хромосомные болезни плода - это заболевания, вызванные числовыми или структурными мутациями хромосом. Например: синдром Дауна (трисомия по 21 паре хромосом), синдром Эдвардса, синдром Клайнфельтера (нарушения половых хромосом), синдром Шерешевского - Тернера (моносомия Х хромосомы) и т.д.
Количество прерываний беременности - Пр
Количество выявленных ВПР - ВПР.
Удельный вес количества прерываний беременности по причине ВПР = Пр х 100/ВПР
Целевой показатель в 2015 году стремится к 70 %
2. Частота рождения детей с тяжелыми некурабельными врожденными пороками развития (в том числе хромосомными заболеваниями плода), несовместимыми с жизнью или приводящими к инвалидизации, недиагностированными до 26 недель беременности в регионе за отчетный период:
Количество новорожденных за определенный промежуток времени - Н;
Число ВПР = ВПР
Частота рождения детей с ВПР = ВПР х 1000/Н.
Целевой показатель в 2015 году стремится к 15 на 1000 новорожденных.
 
Приложение 1
к «Дорожной карте» по организации пренатального скрининга,
утвержденной приказом МЗ РК
от 19 марта 2012 года № 183
 
 
Правила забора крови
для проведения генетического биохимического скрининга беременных
 
1) забор венозной крови проводится в поликлиниках (кабинетах) и других медицинских организациях независимо от форм собственности, осуществляющими наблюдение за беременными женщинами в сроки 10-14 и 16-21 недели беременности;
2) забор крови проводится натощак в одноразовую вакуумную пробирку с разделительным гелем объемом 5-9 мл. Допускается забор крови в чистую центрифужную пробирку или иную пробирку без консерванта в количестве 4-5 мл. при свободном ее течении через иглу, избегая гемолиза.
3) образцы крови необходимо хранить до свертывания при комнатной температуре 2-3 часа, после этого центрифугировать при 3000 об/мин. в течение 5 мин., сыворотку аккуратно отделить пипеткой или переливанием в специальную чистую пробирку;
4) образцы сыворотки доставляются в медико-генетическую консультацию (далее - МГК) в течение 48 часов после забора крови с точной маркировкой пробирки в специальной упаковке с соблюдением температурного режима (+2 - +8 °С). Каждый образец сыворотки сопровождается специальным направлением (см. ниже).
5) до отправки образцы хранятся с соблюдением температурного режима (+2 - +8 °С), допускается замораживание сыворотки крови, но не более 1 раза до постановки анализа.
6) в медико-генетической лаборатории фиксируется дата прибытия каждого образца сыворотки. Результаты анализа должны быть готовы не позднее 3 дней после прибытия образца сыворотки беременной.
7) в случае выявления повышенного риска рождения ребенка с синдромом Дауна, Эдвардса или дефектами невральной трубки плода сведения передаются в учреждение, направившее беременную на обследование по телефонам, указанным в направлении, телефонограммой или другими средствами коммуникации в течение следующего рабочего дня после исследования.
8) образцы сывороток, забор которых произведен с нарушениями сроков, правил забора, транспортировки, хранения, присланные более, чем, через 7 дней после забора крови и с отсутствием правильно заполненного направления не анализируются с уведомлением направившего учреждения. Учреждение, ответственное за направление беременной на генетический биохимический скрининг, после получения уведомления должно незамедлительно повторить отправку образца сыворотки с соблюдением всех правил и сроков забора крови.
9) образцы сывороток хранятся в условиях морозильника в МГК в течение 1 года до получения информации об исходе родов беременной и утилизируются согласно действующим требованиям СанПин РК. В случае рождения ребенка с хромосомной патологией или дефектами невральной трубки образцы сывороток этих беременных направляются в Республиканскую медико-генетическую консультацию НЦАГиП МЗ РК для проведения внутреннего аудита и контроля качества. 
 
Приложение 2
к «Дорожной карте» по организации пренатального скрининга,
утвержденной приказом МЗ РК
от 19 марта 2012 года № 183
 
 
Образец направления крови
на биохимический генетический скрининг
 
Название и адрес учреждения
Напрвление на АФП, в-ХГЧ, РАРР-А, НЭ (нужное подчеркнуть)
 
Дата забора крови _________________________________________________________________________________________ Ф.И.О.
_______________________________________________________________________________________________________________
Дата рождения ____________________________________________________________ Вес__________________________________
Домашний адрес __________________________________________________________ Телефоны_____________________________
Дата последней менструации _____________ срок беременности __________________________________ недель(день, месяц, год)
 
Ультразвуковое исследование 1 триместра:
 
Дата УЗИ ______________________________ срок беременности _________________________________ недель (день, месяц, год)
КТР(копчико-теменной размер) ____________________ (мм) ТВП (толщина воротникового пространства) _______________ (мм)
 
Ультразвуковое исследование 2 триместра:
 
Дата УЗИ ________________________________ срок беременности _______________________________ недель (день, месяц, год)
БПР(бипариетальный размер) ________________________________________________________________________________ (мм)
Дополнительные сведения: Курение_______________________________________________________________________________
Двойня ________________________________________________ Сахарный диабет________________________________________
Экстракорпоральное оплодотворение______________________________________________________________________________
Синдром Дауна в анамнезе ______________________________________________________________________________ Синдром
Эдвардса в анамнезе __________________________________________________________________________ Дефекты невральной
трубки в анамнезе ______________________________________________________________________________________________
Врач _____________________________________________________ Учреждение_________________________________________
 
тел.___________________________________________________
Дата направления ______________________________________
 
 
Приложение 3
к «Дорожной карте» по организации пренатального скрининга,
утвержденной приказом МЗ РК
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20___ж (г) «___» _______________________ Зерттеу (исследования) №__________
Зерттеу ____________________________________________аппаратында жүргізілді
(Исследование проведено на аппарате)
 
Пациенттің Т.А.Ә. (Ф.И.О.)_________________________________________________________________жасы (возраст)_______лет
Соңғы етеккір келген күн (Последняя менструация)
 
Жүктіліктің І-ші триместріндегі (10-14 апта) ультрадыбыстық зерттеудің хаттамасы 
(протокол ультразвукового обследования в I триместре беременности (10 -14 недель)
 
Жүктілік мерзімі (Срок беременности)_____________________________________апта (нед)__________________________күн (дн)
Босанудың болжамды күні (Предполагаемая дата родов) 20__ж (г) «__»_________________
Зерттеу түрі: трансабдоминалдық, трансвагиналдық
Вид исследования: трансабдоминальный, трансвагинальный
Жатыр қуысында (В полости матки визуализируется)________________________________________________көрінеді ұрық (плод)
Сегізкөз-бел өлшемі _________ мм, етеккір мерзіміне сәйкес, сәйкес емес КТР соответствует, не соответствует менструальн. сроку
Ұрықтың жүрек соғысының жиілігі (ЧСС плода)__________________1 минуттағы соғуы (уд.1 мин)
Жаға кеңістігінің қальщдығы (Толщина воротникового пространства) _______________________мм
Ұрықтың мұрын сүйектерінің ұзындығы (Длина носовых костей плода)_____________________мм
Ұрықтың анатомиясы (Анатомия плода)
Бассүйек күмбезінің сүйектері (Кости свода черепа)________________________________________
«Көбелек» («Бабочка»)___________Асқазан (Желудок)______________________________________
Алдыңғы іш қуысы (Передняя брюшная стенка) ___________________________________________
Қуық (Мочевой пузырь)_______________________________________________________________
Омыртқа (Позвоночник) ______________________________________________________________
Аяқ қолдар (Конечности)______________________________________________________________
Сарыуыз қабының орталық ішкі диаметрі (СВД желточного мешка)_______мм
Хорионның ерекше орналасуы: жатырдың алдыңғы, артқы, оң, сол қабырғалары, түбі, ішкі аңқа жанында (Преимущественная локализация хориона: передняя, задняя, правая, левая, боковая стенка, дно матки, область внутреннего зева) Хорион құрылымы: өзгермеген, өзгерген (Структура хориона: не изменена, изменена)
Жатыр қосалқыларының ерекшеліктері (Особенности придатков матки:
________________________________________________________________________________________________________________
Жатыр құрылысының ерекшеліктері (Особенности строения матки):
________________________________________________________________________________________________________________
Қарау: қанағаттанарлық, қиын (Визуализация: удовлетворительная, затруднена)
Ерекшеліктері (Особенности):
________________________________________________________________________________________________________________
Ұйғарым (Заключение):
________________________________________________________________________________________________________________
________________________________________________________________________________________________________________
Ұсыныстар (Рекомендации):
________________________________________________________________________________________________________________
Ультрадыбыстық бақылау______________аптада/ Ультразвуковой контроль в недель
Дәрігердің Т.А.Ә. _____________________қолы ФИО врача подпись
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Протокол ультразвукового исследования во 2 и 3 триместре 
Жүктіліктің 2 және 3 триместріндегі ультрадыбыстық зерттеудің хаттамасы 
 
20_ж(г) «____» ______Зерттеу (исследование №___________________
Зерттеу _________________________________ аппаратында жүргізілді
(Исследования) проведено на аппарате)
 
Пациенттің Т.А.Ә. (Ф.И.О.)____________________________________________________________жасы(в возраст)___________лет
Соңғы етеккір келген күн (Последняя менструация)___________________________________________________________________
Жүктілік мерзімі (Срок беременности)________________________________________апта (нед)_______________________күн (дн)
Басымен/жамбасымен жатқан тірі ұрық(тар) бар
Имеется живой(ые) плод(ы) в головном/тазовом предлежании 
Фетометрия:
Бастың бипариеталдық өлшемі _________________________________ мм Бас шеңберінің өлшемі _________________________ мм
Бипариетальный размер головы                                                                        Окружность головы
Маңдай-шүйде өлшемі ________________________________________ мм Іш шеңберінің өлшемі __________________________ мм
Лобно-затылочный размер                                                                                Диаметр/окружность живота
Жамбас сүйегінің үзьшдығы: сол _____________ мм
Размеры плода: соответствуют нед.
Пропорционалды емес және жүктілік мерзімін анықтауға мүмкіндік бермейді
непропорциональны и не позволяют судить о сроке беременности
Ұрық анатомиясы (анатомия плода):
Мидың бүйірлік қарыншалары ___________________________________  Мишық _______________________________________
Боковые желудочки мозга                                                                                 Мозжечок
Үлкен цистерна ________________________________________________ Көз шарасы____________________________________
Большая цистерна                                                                                              Глазницы
Беттік құрылым: бейін ___________________________________________ Өкпе _________________________________________
Лицевые структуры: бейін                                                                                Легкие
Мұрын-ерін үштігі _____________________________________________  Асқазан________________________________________
Носогубной треугольник                                                                                  Желудок
Омыртқа _____________________________________________________  Қуық__________________________________________
Позвоночник                                                                                                      Мочевой пузырь
4-камералық жүрек кескіні_______________________________________  Өт қабы _______________________________________
4-камерный срез сердца                                                                                   Желчный пузырь
3 Срез сердца через 3 сосуда
Ішектер (Кишечник) ____________________________________________
Бүйрек (Почки) ________________________________________________
Алдыңғы құрсақ қабырғасына кіндіктің бекуі _______________________________________________________________________
Место прикрепления пуповины к передней брюшной стенке
Бала жолдасы, кіндік, қағанақ суы (плацента, пуповина, околоплодные  воды):
Бала жолдасы жатырдың алдыңғы, артқы қабырғасында орналасқан, көбірек  оң/ сол,
түбінде __________ см ішкі
(Плацента расположена по передней, задней стенке матки, больше справа/слева, в дне на см выше
ернеуден жоғары, ішкі ернеудің аймаймағы_________________________________________________________________________.
внутреннего зева, область внутреннего зева)
Бала жолдасының калыңдығы: қалыпты,_______________________________________________мм -ге дейін кішірейген, үлкейген
Толщина плаценты: нормальная, уменьшена, увеличена до мм
Бала жолдасының құрылымы ____________________ Жетілу дәрежелері _____________, жүктіліктің мерзіміне сәйкес/ сәйкес емес
Структура плаценты Степень зрелости соответствует/не соответствует сроку бер.
Қағанақ суының мөлшері: қалыпты, көпсулылык/су аздық
(Количество околоплодных вод: нормальное, многоводие/маловодие)
Амниотикалық суықтықтың индексі ___________ см
Индекс амниотической жидкости
Кіндік бауының ______________ қан тамыры бар
Пуповина имеет сосуда
Туа біткен даму ақаулары: деректер анықталмады
Врожденные пороки развития: данных не обнаружено
Анықталды: ____________________________________________________________________________________________________
Обнаружены:
Жатырдың мойны және қабырғасы: құрылымының ерекшеліктері
Шейка и стенки матки: особенности строения
Аналық безінің аймағы ___________________________________________________________________________________________
Область придатков
Қарау: қанағаттанарлық, қиын
Визуализация: удовлетворительная/затруднена
Ұйғарым: ______________________________________________________________________________________________________
Заключение:
Дәрігердің Т.А.Ә.___________________ қолы_________________
Ф.И.О врача                                              Подпись
 
Приложение 5
к «Дорожной карте» по организации пренатального скрининга,
утвержденной приказом МЗ РК
от 19 марта 2012 года № 183
 
 
Информация об охвате беременных пренатальным скринингом 
на I уровне выявленной группе риска, направленной на II уровень*
 
	Отчетный период
	Количество взятых на учет
	Сроки проведения
	Группа риска, направленная на II уровень с 1 явки по данным анамнеза
	Охват УЗИ скринингом (абс, %)
	из них группа риска
	из них направлены на II уровень
	Охват биохимическим скринингом (абс,%)

	 
	 
	I триместр
	 
	 
	 
	 
	 

	
	 
	II триместр
	 
	 
	 
	 
	 

	
	 
	III триместр
	 
	 
	 
	 
	 

	
	 
	итого
	 
	 
	 
	 
	 


 
продолжение таблицы
	из них группа риска
	из них направлены на II уровень
	Прошли медико-генетическое консультирование
	Выявлено ВПР
	Прерывание беременности по решению пренатального консилиума
	Самопроизвольное прерывание беременности
	Роды
	Подтвержденные ВПР после рождения ребенка

	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 

	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 

	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 

	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 


 
*Примечание: информация предоставляется в медико-генетические консультации областей, городов Астана и Алматы ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
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Списки беременных выявленной на I уровне группе риска по ВПР, направленной на II уровень*
 
	Список беременных из выявленной группы риска, направленной на II уровень пренатального скрининга
	Ф.И.О. беременной
	Адрес проживания
	Дата взятии на учет
	Срок беременности при 1 явке
	Критерии выявления группы риска по ВПР

	 
	 
	 
	 
	 
	 


 
Продолжение таблицы
	Дата проведенного медико-генетического консультирования
	Проведение ИПД
	Заключение генетика
	Заключение пренатального консилиума
	Исход беременности
	Подтверждение диагноза ВПР после рождения ребенка
	Примечание

	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 


 
*Примечание: информация предоставляется в медико-генетические консультации областей, городов Астана и Алматы ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
 
Приложение 7
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Информация
о медико-генетическом консультировании беременных из выявленной группы риска на II (или республиканском) уровне пренатального скрининга
 
	Отчетный период
	Названия направивших медорганизаций (регионов)
	Группа риска, направленная на II уровень по данным анамнеза
	Группа риска, направленная на II уровень по данным УЗИ скринингом (абс,%)
	из них выявлено ВПР
	Группа риска, направленная на II уровень по данным биохимического скрининга
	из них выявлено ВПР
	Всего прошли первичное медико-генетическое консультирование

	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 

	
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 


 
Продолжение таблицы
	Всего прошли повторное медико-генетическое консультирование
	Проведено ИПД
	Всего выявлено ВПР
	Прерывание беременности по решению пренатального консилиума
	Самопроизвольное прерывание беременности
	Роды
	Подтвержденные ВПР
	Неподтвержденные ВПР

	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 

	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 


 
*Примечание: Информация предоставляется в Республиканскую медико-генетическую консультацию РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
 
Приложение 8
к «Дорожной карте» по организации пренатального скрининга,
утвержденной приказом МЗ РК
от 19 марта 2012 года № 183
 
 
Список беременных
с выявленными врожденными пороками развития и хромосомными аномалиями на II (или республиканском) уровне пренатального скрининга*
 
	№
	Ф.И.О. беременной
	Адрес проживания
	Место наблюдения
	Срок беременности при 1 явке, дата взятии на учет
	Критерии выявления группы риска по ВПР (анамнез, УЗИ, биохимические маркеры)
	Дата проведенного медико-генетического консультирования

	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 


 
Продолжение таблицы
	Проведение ИПД
	Результаты цито-генетичекского обследования
	Заключение генетика
	Заключение пренатального консилиума
	Исход беременности
	Диагноз ВПР после рождения ребенка
	Патологоанатомический диагноз

	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 


 
*Примечание: Информация предоставляется в Республиканскую медико-генетическую консультацию РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
 

Приложение 9
к «Дорожной карте» по организации пренатального скрининга,
утвержденной приказом МЗ РК
от 19 марта 2012 года № 183
 
 
Анализ инвазивных пренатальных процедур*
 
В проведении инвазивных процедур нуждалось_____________________________________________________________________
Всего инвазивных процедур проведено ____________________________________________________________________________
(место проведения)
По различным показаниям:
Сывороточные маркеры __________________________________, из них выявлена патология ______________________________
Возрастной фактор_______________________________________, из них выявлена патология ______________________________
УЗИ маркеры ___________________________________________, из них выявлена патология ______________________________
Возраст +УЗИ маркеры ___________________________________, из них выявлена патология ______________________________
Возраст + Сывор. маркеры ________________________________, из них выявлена патология ______________________________
Сывор. маркеры +УЗИ ___________________________________, из них выявлена патология ______________________________
Возраст + сывор. маркеры +УЗИ ___________________________, из них выявлена патология ______________________________
Хромосомная патология в анамнезе ________________________, из них выявлена патология ______________________________
МВПР в анамнезе _______________________________________, из них выявлена патология ______________________________
Прочие (перечислить)____________________________________, из них выявлена патология ______________________________
Для выявления моногенной патологии _____________________, из них выявлена патология ______________________________
 
Зав МГК _________________________________________________ (подпись)
Ф.И.О. лица, заполнившего _________________________________ (подпись)
Дата (обязательно)_________________________________________
 
*Примечание: Информация предоставляется в Республиканскую медико-генетическую консультацию РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
 
Приложение 10
к «Дорожной карте» по организации пренатального скрининга,
утвержденной приказом МЗ РК
от 19 марта 2012 года № 183
 
 
ПОЛОЖЕНИЕ О ПРЕНАТАЛЬНОМ КОНСИЛИУМЕ
 
1) Общие положения.
Пренатальный консилиум создается на базе Областного Перинатального центра в соответствии с приказом МЗ РК № 704 от 09.09.2010 г. «Правила организации скрининга».
2) Цель создания Пренатального консилиума - профилактика рождения детей с летальными аномалиями развития и хромосомными болезнями, снижение перинатальной и младенческой смертности от генетических нарушений.
3) Задачи Пренатального консилиума:
1. уточнение диагноза врожденного порока, наследственного заболевания или хромосомной патологии внутриутробного плода;
2. определение прогноза для развития плода и возможности коррекции врожденного порока развития у новорожденного с последующей реабилитацией;
3. определение степени тяжести поражения и возможной инвалидизации;
4. решение вопроса о пролонгировании, тактике дальнейшего ведения беременности, методе и сроках родоразрешения.
4) Показания к направлению на Пренатальный консилиум
- выявленные пороки развития, наследственные моногенные и хромосомные болезни у плода в любые сроки беременности;
- гибель одного плода при многоплодной беременности;
- для решения вопроса о проведении инвазивных пренатальных методов диагностики
5) Состав Пренатального консилиума
Рекомендуемый состав:
1. Председатель - начальник городского/областного управления по родовспоможению и детству, в АО «ННЦМД» (г.Астана ) и РГП «НЦАГиП» (г.Алматы.)- заместитель директора по акушерству и гинекологии;
2. Члены консилиума:
-главный специалист по акушерству и гинекологии управления здравоохранения;
-заместитель главного врача ОПЦ по акушерству и гинекологии; - врач ультразвуковой диагностики;
- заведующий медико-генетической консультацией;
- заместитель главного врача ОПЦ по неонатологии;
-неонатальный (детский) хирург, утвержденный руководителем медицинской организации по согласованию с местным органом здравоохранения;
- при необходимости, врачей других специальностей по профилю выявленной патологии у плода (детский нейрохирург, невропатолог, уролог, кардиохирург);
- юрист.
6) Время работы и взаимодействие
1. Рекомендуется проведение пренатального консилиума один раз в неделю (или по необходимости) в соответствии с приказом утвержденным уполномоченным органам в области здравоохранения.
2. Организации здравоохранения, осуществляющие наблюдение за беременными - городского/областного уровня (независимо от форм собственности) выдают направление на пренатальный консилиум.
3. Пренатальный консилиум выдает лечащему врачу заключение с рекомендациями по ведению беременности.
4. Отчет о работе пренатального консилиума (приложение 11)с данными о выявленных (подтвержденных) пороках развития, копии протоколов с заключениями пренатального консилиума должны предоставляться ежемесячно до 5 числа следующего за отчетным месяца в бумажной и электронной версиях в РГП «НЦАГиП» (г.Алматы).
5. В случае выявления трудности верификации ВПР и хромосомной патологии на УЗИ плода в сроке до 22 и после 29 недель подлежат согласованию и выработке единой тактике ведения между областными перинатальными и Региональными координационными центрами (АО «ННЦМД» г.Астана и РГП «НЦАГиП» г.Алматы).
7) Ответственность сторон
1. При проведении консилиума беременная женщина и члены ее семьи (по согласию беременной женщины) информируются о характере генетической патологии и тяжести врожденных изменений у плода, о возможном предполагаемом объеме и длительности лечения ребенка после рождения, о возможной степени утраты физических и психических параметров здоровья (инвалидизация), о прогнозе жизни.
2. По результатам консилиума, оформляется добровольное информированное согласие женщины на пролонгирование или прерывание беременности по медицинским показаниям.
3. Решение пренатального консилиума и результат информированного согласия женщины, заверенный ее личной подписью, вносятся в индивидуальную карту беременной и обменную карту беременной и выдаются женщине для предъявления врачу женской консультации по месту наблюдения по беременности.
4. Прерывание беременности по медицинским показаниям должно осуществляться в родовспомогательных организациях III уровня в соответствии с приказом утвержденным уполномоченным органам в области здравоохранения с обязательной патологоанатомической верификацией диагноза.
5. В случае пролонгации беременности роженица для родоразрешения должна быть направлена соответственно списку нозологии указанному в приказе МЗ РК от 12 августа 2011 года № 536 «Дорожная карта по оказанию хирургической помощи новорожденным» на III, а в тяжелых случаях на IV уровень родовспомогательной организации, что позволяет устранить ряд неблагоприятных факторов, оказывающих негативное влияние на конечные результаты медицинской помощи новорожденному с ВПР.
 
*Примечание: При определении корригируемых аномалий развития решение вопроса дальнейшего антенатального обследования и ведения беременности должно приниматься пренатальным консилиумом с учетом заключения неонатального (детского) хирурга.
 
Приложение 11
к «Дорожной карте» по организации пренатального скрининга,
утвержденной приказом МЗ РК
от 19 марта 2012 года № 183
 
 
Отчет по работе пренатального консилиума*
 
Состав пренатального консилиума
Место нахождения
Проведено заседаний
 
	дата обращения
	Ф.И.О. беременной
	возраст
	Диагноз направившего учреждения
	Решение комиссии (пролонгирование беременности или прерывание)
	Дата родов (или прерывания)
	Диагноз ВПР после прерывания (родов)
	Патологоанатомический диагноз

	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 

	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 

	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 

	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 


 
*Примечание: Информация предоставляется в РГП «Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии» ежеквартально до 5 числа месяца, следующего за отчетным периодом.
 
 
Приложение 12
к «Дорожной карте» по организации пренатального скрининга,
утвержденной приказом МЗ РК
от 19 марта 2012 года № 183
 
 
Терминология пренатального скрининга
 
Скрининговыми (от английского screening - просеивание, сортировка) называют методы исследования, которые могут применяться для массового обследования благодаря своей безопасности и простоте проведения.
Пренатальный скрининг- это комплекс массовых диагностических мероприятий у беременных для поиска аномалий развития и косвенных признаков (маркеров) патологии плода.
Пренатальный скрининг включает в себя два основных исследования - ультразвуковой скрининг и биохимический скрининг (анализ крови беременных на содержание специфических белков). Исследования, проводимые в рамках пренатального скрининга безопасны, не оказывают негативного влияния на течение беременности и развитие плода, поэтому могут использоваться в массовых масштабах для всех беременных.
Пренатальная диагностика - дородовая диагностика с целью обнаружения патологии на стадии внутриутробного развития.
Ультразвуковой скрининг предусматривает не менее чем 3-х кратное обследование плода - в 10-14 недель, 20-21 недели, 32-34 недели.
При исследовании в 10-14 недель можно обнаружить грубые дефекты развития - аненцефалию, омфалоцеле, шейную гигрому и некоторые другие. Также определяют маркеры хромосомных и ряда нехромосомных аномалий развития плода - повышение толщины воротникового пространства (ТВП), укорочение длины носовой кости (ДНК) и другие.
В 20-22 недели УЗИ позволяет выявить большинство грубых анатомических аномалий развития - пороки головного и спинного мозга, почек, лицевые расщелины, грубые пороки сердца, грубые аномалии желудочно-кишечного тракта. Большинство аномалий развития, не подлежащих хирургическому лечению и являющихся медицинским показанием к прерыванию беременности, могут быть выявлены в середине беременности. Также на этом этапе оценивают наличие маркеров хромосомной патологии плода, к которым относят: много- и маловодие, задержка темпов роста плода, расширение почечных лоханок (пиелоэктазии), расширение желудочков головного мозга (вентрикуломегалию), уменьшение размера носовой косточки плода, укорочение длины трубчатых костей, гиперэхогенный кишечник, гиперэхогенные включения в сердце плода, кисты сосудистого сплетения мозга и ряд других.
На этапе 32-34 недели можно обнаружить аномалии развития с малой анатомической выраженностью и поздним проявлением - пороки сердца, гидроцефалию, обструкцию (или сужение) мочевыводящих путей. Многие подобные аномалии развития подлежат хирургической коррекции после рождения ребенка.
Биохимический скрининг- это определения в крови некоторых специфических веществ («маркеров»), которые изменяются при определенных патологиях. При беременности проводится биохимический скрининг с целью выявления риска развития дефектов нервной трубки (головного и спинного мозга) и хромосомные аномалии (синдром Дауна и синдром Эдвардса).
Биохимический скрининг не позволяет поставить диагноз. Он лишь с той или иной степенью вероятности позволяет выявить женщин с высоким или низким риском патологии. Чтобы поставить диагноз, требуются дополнительные методы исследования (УЗИ, инвазивная диагностика).
Биохимический скрининг по анализу крови беременных на сывороточные маркеры служит средством формирования группы риска по хромосомной патологии плода. Фетоплацентарный комплекс, состоящий из плода и плодных оболочек (хорион, преобразующийся в плаценту, водная оболочка - амнион) вырабатывает специфические белки, проникающие в кровь беременной. Изменения состояния фетоплацентарного комплекса, происходящие по различным, том числе и генетическим причинам, отражается на уровне специфических белков (сывороточных маркеров), биохимический скрининг проводится в два этапа - скрининг I триместра (10-14 недель) и скрининг II триместра (16-20 недель).
При раннем биохимическом скрининге I триместра в крови беременной определяют уровень двух плацентарных белков - РАРР-А (pregnancy associated plasma protein или связанный с беременностью плазменный протеин А) и свободную бета субъединицу хорионического гонадотропина человека (далее - βХГЧ). Для данного анализа нередко используется название «двойной тест». Различные изменения уровня данных белков повышают риск наличия у плода хромосомных и некоторых нехромосомных нарушений. В частности, подозрительным на наличии у плода синдрома Дауна считается снижение уровня РАРР-А в сочетании с повышенным уровнем βХГЧ. При использовании двойного теста в сочетании с оценкой ТВП возможно выявить до 80% плодов с синдромом Дауна.
Для биохимического скрининга II триместра чаще всего используется определение в крови беременной уровня альфафетопротеина (далее - АФП), хорионического гонадотропина человека (βХГЧ) и свободного (неконьюгированного) эстриола (далее - НЭ) - «тройной тест». Можно использовать и ряд других сывороточных маркеров; количество показателей определяется предпочтениями врача и возможностями лаборатории. Считается, что большее количество маркеров может повысить чувствительность теста, но, в то же время, становится экономически невыгодным. АФП является белковым продуктом, синтезирующимся, в основном, в печени плода и проникающим в кровь матери. Значительно повышенный уровень АФП наблюдается при грубых пороках развития головного и спинного мозга плода - пороках нервной трубки (аненцефалии, открытой спинномозговой грыже), а также при некоторых других грубых аномалиях - незаращении передней брюшной стенки (гастрошизисе), тератомах, врожденной непроходимости (атрезии) двенадцатиперстной кишки и некоторых других. Также повышенный уровень АФП наблюдается при неблагоприятном течении беременности, угрозе прерывания, резус-конфликте, внутриутробной гибели плода и является прогностически неблагоприятным признаком. Повышенный уровень АФП при многоплодной беременности является физиологической нормой. Сниженный уровень АФП подозрителен на наличие у плода, в первую очередь, синдрома Дауна, может также наблюдаться при низко расположенной плаценте, ожирении, наличии у беременной сахарного диабета, гипотиреоза и некоторых других заболеваниях, а также и при нормальной протекающей беременности. Существует также зависимость уровня АФП и от расовой принадлежности.
βХГЧ и свободный эстриол являются белками плаценты, их уровень характеризует состояние плаценты на конкретном этапе беременности, может меняться, если у плода (и соответственно в плаценте), имеются хромосомные нарушения. Уровень плацентарных белков также может отражать наличие угрозы прерывания беременности, изменения в плаценте вследствие инфекционного поражения, иммунологического конфликта и по другим причинам. Измененный уровень βХГЧ и св. эстриола можно наблюдать и при нормально протекающей беременности. Типичным для наличия у плода синдрома Дауна является повышенный уровень βХГЧ в сочетании со сниженными уровнями АФП и св. эстриола. При использовании тройного теста можно выявить примерно 60% плодов с синдромом Дауна.
Содержание сывороточных маркеров в крови беременных меняется в соответствии со сроком беременности, каждая лаборатория использует свои нормативы в зависимости от вида используемых реактивов. Для удобства оценки уровня сывороточных маркеров значения принято выражать в относительных единицах - МоМ (multiples of median - кратное от среднего значения). Норма в МоМ для любого сывороточного маркера в любом сроке беременности составляет 0,5-2.0 МоМ.
Изолированное изменение какого-либо одного из показателей биохимического скрининга не имеет существенного значения, всегда необходим анализ многих клинических данных. Корректная оценка результата пренатального скрининга может быть получена при использовании компьютерных программ расчета генетического риска, в которых учитываются индивидуальные показатели каждой пациентки - возраст, вес, этническая принадлежность, наличие некоторых заболеваний, данные УЗИ. Результаты расчетов не служат диагнозом заболевания, а представляют только собой статистическую оценку индивидуального риска.
В целом результатами пренатального скрининга являются: обнаружение грубых анатомических аномалий развития плода (ультразвуковой скрининг) и формирование группы риска по наличию у плода хромосомной патологии с рекомендациями дальнейшего обследования с использование методов инвазивной пренатальной диагностики.
Инвазивная пренатальная диагностика (далее - ИПД)- это способ получения образцов клеток и тканей эмбриона, плода и провизорных органов (плацента, оболочки) с последующим изучением полученных материалов. В настоящее время в мировой практике применяются следующие инвазивные методы: хорионбиопсия и плацентобиопсия, получение амниотической жидкости (амниоцентез), взятие крови плода (кордоцентез). Инвазивные методы должны быть безопасными для беременной и плода и применимы в ранние сроки беременности.
Хорионбиопсия и плацентобиопсия применяют для получения небольшого количества ворсин хориона или кусочков плаценты в период с 8-й по 20-ю неделю беременности. Процедура осуществляется трансабдоминально или трансцервикально под контролем УЗИ. Образцы хориона подлежат лабораторной диагностике (цитогенетической, биохимической, молекулярно-генетической). Каких-либо нарушений плаценты, роста плода, появления врожденных пороков развития и увеличения пренатальной смертности после хорионбиопсии не наблюдается. В отличие от амниоцентеза, возможность проведения исследования в первой трети беременности позволяет прервать ее (при наличии показаний) в более ранние сроки.
Амниоцентез (прокол плодного пузыря) с целью получения околоплодной жидкости и находящихся в ней слущенных клеток амниона и плода выполняют на 15-20-й неделе беременности. Прокол плодного пузыря выполняют через переднюю брюшную стенку (реже применяется чрезвлагалищный доступ) под контролем УЗИ. Из амниотической полости извлекают 3-30 мл жидкости. Основным источником диагностического материала являются клетки. Их культивируют в течение 2-4 недель и, в дальнейшем, используют для цитогенетических и биохимических исследований. В настоящее время с помощью амниоцентеза диагностируют все хромосомные аномалии, свыше 60 наследственных болезней обмена веществ, несовместимость матери и плода по эритроцитарным антигенам.
Кордоцентез - взятие крови из пуповины проводят с 20-й недели беременности. Процедуру осуществляют под контролем УЗИ. Образцы крови являются объектом для цитогенетических (культивируются лимфоциты), молекулярно-генетических и биохимических методов диагностики наследственных болезней. При этом возможно выявление хромосомных болезней, иммунодефицитов, гематологических наследственных болезней. Преимуществом кордоцентеза является то, что кровь - более удобный объект для исследований, чем клетки амниотической жидкости. Лимфоциты культивируются быстрее (2 -3 дня) и надежнее, чем амниоциты.
