
Профилактика: простой метод – долгосрочная 
 эффективность

В чём суть таких обследований?
Если не лечить обнаруженные в про-
цессе неонатального скрининга врож-
дённые заболевания, то они могут при-
водить к тяжёлым поражениям разных 
органов, в частности нарушениям раз-
вития головного мозга или тяжёлым 
инфекциям. Однако на первых порах 
после появления младенца на свет 
эти заболевания не поддаются клини-
ческой диагностике. Если новорождён-
ного не тестировали, то симптомы за-
частую распознаются лишь в первые 
месяцы или даже годы жизни, и только 
тогда – уже с опозданием – назначается 
лечение. Но для предупреждения необ-

ратимых последствий при таких забо-
леваниях крайне важно начать терапию 
в первые дни жизни новорождённого. 
Благодаря неонатальному скринингу с 
использованием самых современных 
методов выявление врождённых забо-
леваний возможно уже вскоре после 
рождения. Для этого достаточно не-
скольких капель крови из пятки ново-
рождённого, взятых на четвертые или 
пятые сутки жизни. Капли крови поме-
щаются на бумажные фильтр-полоски и 
отправляются к нам в лабораторию, где 
они исследуются на наличие перечис-
ленных ниже заболеваний.

Краткая историческая справка

В Швейцарии, как и в большинстве ев-
ропейских стран, всех новорождённых, 
а в настоящее время это примерно 
87 000 младенцев в год, обследуют на 
ряд врождённых заболеваний. Благода-
ря инициативе педиатров и самоотвер-
женному труду врачей, принимающих 
роды, акушерок и медицинского пер-

сонала неонатологических отделений 
с 1960 годов общешвейцарская про-
грамма скрининга смогла выйти на се-
годняшний высочайший уровень. Стои-
мость такого массового обследования 
(скрининга) невысока, и его оплачивают 
все больничные кассы в рамках базо-
вых медицинских услуг.



Выявляемые заболевания 
первую очередь, при инфекционных за-
болеваниях, сопровождающихся высо-
кой температурой – прогноз отличный.
Дефицит MCAD диагностируется у од-
ного из 10 000 новорождённых.

4.	 Галактоземия
Новорождённые с галактоземией не пе-
реносят молочный сахар. При вскарм-
ливании молоком у них развиваются 
тяжёлые поражения печени, почек и 
головного мозга, а также нарушения 
зрения. В некоторых случаях возможен 
летальный исход. Если же наличие за-
болевания устанавливается в первые 
дни жизни и назначается соответству-
ющая диета, то ребёнок остаётся здо-
ровым.
Лечение состоит в неукоснительном 
исключении из рациона галактозы, ко-
торая является составной частью мо-
лочного сахара, содержащегося в мате-
ринском молоке, в коровьем молоке и 
других продуктах питания.
Заболевание регистрируется с часто-
той 1 на 55 000 новорождённых. На-
ряду с классической встречаются ещё 
три других формы галактоземии, более 
редкие и протекающие в менее тяжё-
лой форме.

5.	Адреногенитальный	синдром	
(АГС)

При АГС в коре надпочечников выра-
батывается недостаточно кортизола. В 
случае инфекций, сопровождающихся 
лихорадкой, это приводит к опасным 
кризам с гипогликемией и потерей со-
лей. Вследствие ошибочно усиленной 
выработки мужских половых гормонов 
у девочек это ведёт к маскулинизации, 
или андрогенизации, наружных поло-
вых органов. У мальчиков половые ор-
ганы остаются в норме, но и у них на-
блюдается ранняя половая зрелость, 
которая становится причиной низкорос-
лости и бесплодия. Терапия простая: 
недостающие гормоны назначаются 
в виде таблеток. Если лечение начать 
вскоре после рождения, то никаких на-
рушений не будет. Данное заболевание 
встречается у одного из 9 000 новорож-
дённых.

6.	Дефицит	биотинидазы
Это расстройство приводит к различ-
ным, частично крайне тяжёлым нару-
шениям, а в некоторых случаях, даже 
смерти ребёнка. В норме фермент био-
тинидаза высвобождает витамин био-
тин из его связанной формы и возвра-
щает его в организм. При заболевании 
же происходит наоборот: витамин утра-

1.	Фенилкетонурия	(ФКУ)
Без лечения это заболевание, вызыва-
емое нарушением обмена веществ, в 
большинстве случаев ведёт к тяжёлым 
поражениям головного мозга у растуще-
го ребёнка. А это означает, что такому 
ребёнку пожизненно будут необходимы 
посторонняя помощь и медицинский 
уход. Но если обнаружить заболевание 
в первые недели жизни и назначить со-
ответствующую диету, ребёнок вырас-
тет здоровым.
Поступающая с пищей аминокислота 
фенилаланин, входящая в состав всех 
животных и растительных белков, при 
наличии заболевания ФКУ не может 
нормально перерабатываться орга-
низмом. Образуются токсичные для 
головного мозга продукты обмена. Спе-
циальная диета с низким содержанием 
фенилаланина позволяет избежать ос-
ложнений.
Это заболевание в различной степени 
тяжести встречается с частотой при-
мерно 1 на 8 000 новорождённых.

2.	 Гипотиреоз
При гипотиреозе, или врождённой функ-
циональной недостаточности щитовид-
ной железы, дефицит гормона щито-
видной железы вызывает замедление 
всех обменных процессов и тем самым 

тяжёлые нарушения физического и ум-
ственного развития. Если же вскоре 
после рождения младенцу назначить 
ежедневный приём недостающего гор-
мона в виде таблеток, то это обеспечит 
нормализацию обменных процессов, а 
значит и здоровое развитие ребёнка.
Гипотиреоз диагностируется довольно 
часто, среди новорождённых он реги-
стрируется у 1 из 3 500 младенцев.

3.	Дефицит	среднецепочечной	
ацил-КoA	дегидрогеназы	жирных	
кислот	(дефицит	MCAD)

Дефицит MCAD – это врождённое на-
рушение расщепления жирных кислот 
в жировой ткани. Заболевание про-
является только тогда, когда при дли-
тельном голодании, рвоте, поносе или 
повышенной температуре – например, 
при часто случающихся у детей баналь-
ных инфекциях – организму для восста-
новления требуются жировые запасы. 
Тогда возникает сонливость, тошнота, 
недостаток глюкозы в крови, приступы 
судорог и кома. Зачастую так и не рас-
познанный первый криз заканчивается 
летально.
Но при грамотной профилактике – не-
допущении продолжительных периодов 
голодания и приёме богатой углевода-
ми пищи в достаточном количестве, в 



чивается. А ведь биотин жизненно ва-
жен для функционирования различных 
ферментов, занятых в обмене веществ.
Но и в этом случае ранняя диагностика 
и незамедлительное лечение позволя-
ют предотвратить развитие нарушений. 
Лечение дефицита биотинидазы доста-
точно простое: необходимо принимать 
одну таблетку биотина в день. Частот-
ность заболевания сопоставима с га-
лактоземией.

7.	 Кистозный	фиброз	(КФ)
При КФ наблюдается нарушение со-
левого обмена в клетках. Следствием 
этого является повышенная вязкость 
секретов дыхательных путей и подже-
лудочной железы. Это влечёт за собой 
хроническое воспаление дыхатель-
ных путей и отставание в росте, что, в 
свою очередь, при отсутствии лечения 
приводит к развитию тяжёлых форм 
болезни. Известны также более лёгкие 
формы заболевания, которые иногда 
обнаруживаются только во взрослом 
возрасте. С помощью интенсивных ин-
галяций, дыхательной физиотерапии и 
при соответствующем питании с назна-
чением пищеварительных ферментов 
и жирорастворимых витаминов можно 
избежать ненужных госпитализаций и 
способствовать улучшению роста ре-
бёнка. КФ является наиболее частым 
врождённым заболеванием, связанным 

с нарушением обмена веществ. Оно 
диагностируется примерно у одного из 
3 000 новорождённых.
 
8.	 Глютарацидурия	первого	типа	

(ГА-1)
При этом нарушении обмена веществ 
аминокислоты лизин и триптофан, вхо-
дящие в состав всех животных и расти-
тельных белков, не могут перерабаты-
ваться организмом. Вследствие этого 
образуются токсичные для головного 
мозга продукты обмена веществ. Нео-
натальный период у новорождённых 
с такими нарушениями в большинстве 
случаев проходит бессимптомно. Без 
лечения у большинства детей отмеча-
ется увеличение размера головы, а в 
дальнейшем течении задержка разви-
тия, а также легкие расстройства мо-
торики. В возрасте от 3 месяцев и до 3 
лет случаются острые обменные кризы, 
причиной которых зачастую могут быть 
банальные инфекции. Такие кризы при-
водят к хроническим двигательным рас-
стройствам и тяжелейшей форме инва-
лидности.
ГА-1 хорошо лечится специальной 
диетой и заместительной терапией 
L-карнитином. Для предотвращения 
обменных кризов в первые годы жизни 
даже при банальных инфекциях про-
филактически проводится экстренная 
терапия в стационаре.
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9.	Болезнь	кленового	сиропа	 
(лейциноз,	MSUD)

Болезнь мочи с запахом кленового сиро-
па (лейциноз, MSUD) – это врождённое 
нарушение обмена веществ, при кото-
ром определённые белковые элементы 
(аминокислоты лейцин, изолейцин и ва-
лин) не в состоянии должным образом 
усваиваться организмом. Вследствие 
этого в организме накапливаются ток-
сичные вещества, способные вызывать 
мгновенное ухудшение состояния но-
ворождённого. Особенно опасен отёк 
головного мозга, который может при-
водить к коме. При отсутствии лечения 
возможен летальный исход.  Известны 
также лёгкие формы заболевания с ме-
нее тяжёлым течением. При соблюде-
нии специальной диеты MSUD хорошо 
поддаётся лечению. При выявлении 
заболевания на стадии неонатального 
скрининга прогноз благоприятный.

10.	 Синдром	тяжёлого	комбиниро-
ванного	иммунодефицита	(SCID)	
и	тяжёлая	форма	Т-клеточной	
лимфопении

Для синдрома тяжёлого комбинирован-
ного иммунодефицита (SCID) и тяжёлой 
формы Т-клеточной лимфопении харак-
терно нарушение образования Т-клеток. 
Как следствие возможно резкое появ-
ление опасных для жизни инфекций и 
выраженное нарушение развития. При 
отсутствии лечения SCID и тяжёлая 
форма Т-клеточной лимфопении могут 
стать причиной смерти ребёнка. Извест-
ны также лёгкие формы заболевания с 
менее тяжёлым течением. Излечить 
SCID и тяжёлую форму Т-клеточной 
лимфопении можно путём трансплан-
тации стволовых клеток. У пациентов с 
таким нарушением, обнаруженным еще 
при неонатальном скрининге, отмечает-
ся благоприятный прогноз.
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низации дальнейшего обследования с 
родителями немедленно связываются 
через клинику, в которой проходили 
роды, педиатра, либо через ближайшую 
детскую больницу. Положительный ре-
зультат первичного тестирования ещё 
не означает, что ребёнок действитель-
но болен одним из перечисленных за-
болеваний. Так, у многих детей при по-
вторном обследовании все показатели 
оказываются в норме. Только после 
подтверждения диагноза результатами 
углублённых анализов, что в большин-

стве случаев удаётся сделать в течение 
считаных дней, незамедлительно начи-
нают лечение ребёнка. Затем на основе 
консультаций с педиатром, ближайшей 
детской больницей и специалистами 
соответствующего центра по обмен-
ным, гормональным, иммунологичес-
ким и лёгочным заболеваниям разра-
батывается план дальнейшего лечения, 
которое частично потребуется ребёнку 
в течение всей жизни. 

Хранение результатов тестирования и проб крови

Все результаты анализов хранятся в 
скрининговой лаборатории в течение 
не менее 30 лет. Оставшийся после ис-
следований материал крови хранится 
в течение 10 лет в целях обеспечения 
качества. Если впоследствии в случае 
заболевания возникнут вопросы, от-
веты на которые могло бы дать иссле-

дование данного материала крови (на-
пример, обследование на врожденную 
цитомегаловирусную инфекцию мето-
дом ПЦР), лечащий врач с Вашего раз-
решения сможет заказать у нас такое 
исследование материала пробы в тече-
ние указанного периода.

11.	 Спинально-мышечная	атрофия	
(СМА)

СМА – это редкое врожденное заболе-
вание. У людей, живущих с СМА, про-
исходит утрата нервных клеток, обеспе-
чивающих моторику и мышечный тонус 
во всем теле. Это приводит к слабости 
мышц рук и ног. По мере развития за-
болевания могут возникать серьезные 
нарушения дыхания и глотания. Часто 
симптомы проявляются уже на первом 
году жизни. Благодаря неонатальному 
скринингу могут быть выявлены почти 
все случаи риска СМА у новорождён-
ных (95%). При положительном резуль-

тате теста родителей приглашают в 
центр нервно-мышечных заболеваний 
для проведения срочного обследования 
новорождённого и дополнительных ла-
бораторных исследований. Постановка 
диагноза по проведении неонатального 
скрининга дает возможность вести ран-
нее наблюдение и лечение. Сегодня 
уже есть действенные методы лечения, 
позволяющие остановить или замед-
лить развитие СМА. Если начать лече-
ние до появления первых симптомов, у 
младенца будет максимальный шанс на 
нормальное моторное развитие.

Как проходит скрининг на 
практике

Высохшие на фильтр-бумаге пробы 
крови отправляются в лабораторию 
«Неонатальный скрининг Швейцарии» 
в Университетскую детскую больницу 
Цюриха. Результат исследования готов 
в течение нескольких дней. Если тесты 
в норме, как это и бывает у подавля-
ющего большинства детей, то родите-
лей не информируют, и они могут быть 
спокойны, что что у их ребёнка нет ни 
одного из перечисленных выше заболе-
ваний.
При обнаружении патологий для орга-


