
52

РОССИЙСКИЙ ВЕСТНИК ПЕРИНАТОЛОГИИ И ПЕДИАТРИИ, 2022; 67:(1)
ROSSIYSKIY VESTNIK PERINATOLOGII I PEDIATRII, 2022; 67:(1)

ОРИГИНАЛЬНЫЕ  СТАТЬИ

Во время беременности каждая женщина хочет 
быть уверена, что ее будущий ребенок внутри-

утробно будет развиваться без отклонений и анома-
лий. Однако в современных условиях, при наличии 
огромного количества неблагоприятных факторов, 
влияющих на женщину во время беременности, число 
детей с врожденными пороками развития по данным 
Всемирной организации здравоохранения состав-
ляет от 2,5 до 16,3% [1–3]. В Российской Федера-
ции этот показатель находится в пределах 3–7%. [3].

Врожденные пороки развития — это структурные 
или функциональные отклонения от нормы, которые 
можно выявить в период внутриутробного развития, 
во время рождения или на более поздних этапах жизни. 
По данным литературы, появлению аномалий в орга-
низме плода могут способствовать неблагоприятная 
экологическая обстановка, действие ионизирующего 
излучения, социально-экономические факторы, прием 
женщиной во время беременности лекарственных 
препаратов, обладающих тератогенными свойствами, 
генетические факторы, инфекционные заболевания, 
экстрагенитальная патология и отягощенный аку-
шерско-гинекологический анамнез женщины, нали-
чие вредных привычек у беременной [2–7]. Однако 
при этом 50–65% врожденных пороков развития 
нельзя связать с конкретной причиной [4, 5].

Предмет пренатальной диагностики — плод 
на разных этапах развития [2]. Цель диагностики 
состоит в улучшении здоровья плода и снижении 
перинатальной смертности путем своевременной 
диагностики, лечения и профилактики врожденных 
пороков развития [8].

Цель работы: анализ структуры, частоты и сроков 
выявления врожденных аномалий развития плода, 
диагностируемых с помощью пренатальных техноло-
гий в Республике Мордовии за 2015–2019 гг.
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Представлены результаты выявления врожденных пороков развития у плодов в Республике Мордовии за 2015–2019 гг.
Проведен ретроспективный анализ их структуры, частоты и сроках выявления с помощью пренатальных методов диагно-
стики. Согласно полученным результатам частота пороков в регионе составляет 35,5–49 на 1000 плодов, что сопоставимо
с мировыми данными. Основным методом диагностики остается ультразвуковое исследование.
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The article presents the result of identification of congenital malformations in fetuses in the Republic of Mordovia for 2015–2019.
A retrospective analysis of their structure, prevalence, and timing of detection using prenatal diagnostic methods was performed.
According to the authors, the prevalence of defects in the region is 35.5 to 49 per 1000 newborns, which is comparable to global data.
Ultrasound continues to be the basic diagnostic method.
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Материал и методы исследования

Проведен ретроспективный анализ данных пре-
натальной диагностики в Республике Мордовии 
за 2015–2019 гг. За этот период в республике на учет 
по беременности встали 32 823 женщины. В Мордов-
ском Республиканском клиническом перинаталь-
ном центре (МРКПЦ) обследованы 14 194 женщины 
на различных сроках беременности. С помощью уль-
тразвукового исследования выявлено 1119 случаев 
врожденных аномалий.

Результаты

По нашим данным (рис. 1), в 2019 г. зарегистри-
ровано наибольшее число врожденных пороков 
развития — 243 (21,7%) случая, тогда как в 2018 г. — 
202 (18%). Средняя частота выявления составляет 
224 порока в год.

При первом скрининге за период 2015–2019 гг. было 
выявлено 402 (36%) врожденные аномалии, в основном 
представленные пороками челюстно-лицевой области, 
грубыми нарушениями развития центральной нерв-
ной системы (акрания, анэнцефалия, спинномозговая 
грыжа), скелетными дисплазиями и множественными 
пороками развития. При втором скрининге диагно-
стировано значительно больше пороков — 537 (48%); 
обнаруживались патологии сердечно-сосудистой 
и центральной нервной систем, желудочно-кишечного 
тракта, опорно-двигательного аппарата, мочеполовой 
и дыхательной систем и некоторые опухоли. В более 
поздние сроки (30–38 нед) гестации визуализируются 
около 180 (16%) аномалий, таких как вентрикуломе-
галия головного мозга, пиелоэктазия и гидронефроз 
и объемные образования органов брюшной полости 
(кисты яичников, кисты паренхиматозных органов), 
а также аномалии, которые были выявлены ранее 
и не служат показанием к прерыванию беременности.

Структура врожденных аномалий распредели-
лась следующим образом (рис. 2): на первом месте 

находятся патология мочеполовой системы — 255 
(23%) случая и челюстно-лицевой области — 240 
(21%); на втором месте патология центральной нерв-
ной системы — 169 (15%), на третьем — патология 
желудочно-кишечного тракта — 133 (12%). Относи-
тельно небольшое число случаев составляют патоло-
гия сердечно-сосудистой системы — 96 (8,5%), хро-
мосомные заболевания — 67 (6%), множественные 
врожденные пороки развития — 56 (5%), аномалии 
развития опорно-двигательного аппарата — 43 (40%), 
опухоли — 36 (3%) и патология легких 24 (2,5%).

В пороках развития мочеполовой системы 
(рис. 3) значительную часть составляют патология 
чашечно-лоханочной системы в сочетании с мега-
уретером — 125 (49%), по 20 (8%) случаев пришлось 
на дистопию почек, гидронефроз и кистозное пора-
жение почек и яичников. Мегацистис от общего 
числа пороков развития мочеполовой системы 
составляет 15 (6%), гипоплазия/аплазия почек — 13 
(5%), удвоение почек — 10 (4%), нефромегалия — 9 
(3%), измененная форма почек — 2 (0,8%) и единич-
ный случай синдрома Prune–Belly — 0,4%. Таким 
образом, патология чашечно-лоханочной системы 
встречается значительно чаще других аномалий 
мочеполовой системы (p<0,001).

В аномалиях развития челюстно-лицевой области 
превалирует гипоплазия носовой кости — 204 (85%); 
она встречается гораздо чаще (p<0,001), чем расще-
лина губы и неба, составляющая 36 (15%) случаев. 
В 2019 г. зарегистрирована наибольшая частота поро-
ков челюстно-лицевой области — 70 случаев (p<0,05), 
тогда как в 2015 г. их было только 20.

При аномалиях развития центральной нервной 
системы (рис. 4) в большинстве случаев при ульт-
развуковом исследовании плода выявляются кисты 
сосудистых сплетений — 65 (38%; p<0,001) и вен-
трикуломегалия — 44 (26%; p<0,05), при которых, 
если они имеют небольшие размеры и не сочетаются 
с другими врожденными пороками развития и хро-

Рис. 1. Число врожденных пороков по годам.
Fig. 1. The number of birth defects by year.
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мосомными аномалиями, рекомендовано родораз-
решение [9]. Значительно реже встречаются акра-
ния — 13 (8%), синдром Арнольда–Киари — 8 (4,7%), 
анэнцефалия — 5 (3%), гидроцефалия — 5 (3%), 
спинномозговая грыжа 5 — (3%), менингоцеле — 
3 (1,8%), агенезия мозолистого тела — 3 (1,8%), 
кисты задней черепной ямки — 3 (1,8%), гипоплазия 
и аплазия мозжечка — 3 (1,8%), расширение боль-
шой цистерны головного мозга — 2 (1,2%), синдром 
Денди–Уокера — 2 (1,2%), карман Блейка — 2 (1,2%), 
долихоцефалия — 2 (1,2%).

При патологии желудочно-кишечного тракта 
(рис. 5) в 54 (41%) случаях визуализируется расшире-

ние петель кишечника (p<0,01), второе место по частоте 
выявления приходится на омфалоцеле — 18 (13,5%), 
13 (9%) составляют кальцинаты и объемные обра-
зования печени, кисты брюшной полости и макро-
гастрия — по 8 (6%), кальцинаты, кисты селезенки 
и кишечные грыжи — 7 (5%), микрогастрия и диафраг-
мальные грыжи — по 4 (3%), гастрошизис — 3 (2%), 
атрезия пищевода и асцит — по 2 (1,5%), кисты пище-
вода, пупочные грыжи и атрезия двенадцатиперстной 
кишки — по 1 (0,7%) случаю.

Патология сердечно-сосудистой системы (рис. 6) 
также разнообразна и более чем в половине случаев 
определялась при втором ультразвуковом скрининге. 

Рис. 2. Структура врожденных пороков в Республике Мордовии.
ОДА — опорно-двигательный аппарат; МВПР — множественные пороки развития; ССС — сердечно-сосудистая система;
ЖКТ — желудочно-кишечный тракт; ЦНС — центральная нервная система; ЧЛО — челюстно-лицевая область; МПС —
мочеполовая система.
Fig. 2. Structure of birth defects in the Republic of Mordovia.

Рис. 3. Структура пороков развития мочеполовой системы (МПС).
Fig. 3. Structure of malformations of the genitourinary system.
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Реверсный кровоток в венозном протоке составляет 21 
(21%) от всех патологии сердечно-сосудистой системы. 
По 8 (8%) случаев пришлось на двойное отхождение 
сосудов от правого/левого желудочков, гипоплазию 
левых/правых отделов сердца и тетраду Фалло. Гипер-
эхогенные включения в сердце (образования, эхоген-
ность которых сопоставима или выше эхогенности 
костей плода) и нарушения ритма обнаружены в 12 
(13%) случаев (по 6,5% соответственно) [10]. По 5 (5,5%) 
случаев приходится на коарктацию аорты и нали-
чие персистирующей верхней полой вены. Дефект 
межжелудочковой перегородки, перикардиальный 
выпот, транспозиция магистральных сосудов, акардия 

(в случае многоплодной беременности), атриовентри-
кулярная коммуникация и стеноз выводных отделов 
желудочков составили по 4 (4%) случая. В 3 (3%) слу-
чаях выявлена кардиомегалия, в 2 (2%) — единствен-
ный желудочек. Фиброэластоз миокарда и аномальный 
дренаж легочных вен – по 1 (1%) случаю.

Пороки опорно-двигательного аппарата нахо-
дятся на восьмом месте по распространенности среди 
всех врожденных пороков развития, сформировав-
шихся в антенатальный период. Среди них аномаль-
ная установка стоп встречается более чем в половине 
выявленных аномалий — 23 (53,4%; p<0,05). Далее 
по распространенности стоит остеодисплазия (гипо-

Рис. 5. Структура пороков развития желудочно-кишечного тракта (ЖКТ).
Fig. 5. Structure of malformations of the gastrointestinal tract.

Рис. 4. Структура пороков развития центральной нервной системы (ЦНС)
ГМ — головной мозг; ЗЧЯ — задняя черепная ямка.
Fig. 4. Structure of malformations of the Central nervous system.
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плазия/аплазия костей, танатоформная дисплазия, 
полупозвонки) — 15 (35%). Около 5% приходится 
на ахондроплазию. Кроме того, выявлены единичные 
случаи аномальной установки кистей, полидактилии 
и эктродактилии (2,3%).

Из патологии дыхательной системы превалирует 
кистозно-аденоматозная мальформация легких — 11 
(46%) случаев. Реже наблюдаются легочная секвестра-
ция — 6 (26%), гидроторакс — 4 (17%), кисты легкого — 
2 (8%) и гипоплазия легкого — 1 (4%). Из опухолей зна-
чительную часть составляет водянка плода — 20 (55%); 
в 4 (17%) случаях выявлена лимфангиома, в 5 (14%) — 
крестцово-копчиковая тератома, у 4 (11 %) плодов — 
кисты пуповины и 1 (3%) случай гемангиомы.

Обсуждение

Частота развития пороков развития в Респу-
блике Мордовия за 2015–2019 гг. составляет 35,5–49 
на 1000 новорожденных, по данным EUROCAT этот 
показатель не должен быть ниже 20 на 1000 [11]. Боль-

шинство аномалий выявлено с помощью ультраз-
вуковой диагностики на разных сроках беременно-
сти. Наиболее часто врожденные пороки развития 
выявляются при втором ультразвуковом скрининге 
на 20–24-й неделе беременности (48%), 36% — при пер-
вом скрининге и 16% — при третьем. К преобладаю-
щим порокам развития плода в Республике Мордовия 
относятся патология мочеполовой системы, челюст-
но-лицевой области и центральной нервной системы.

Заключение

Подводя итоги, можно констатировать, что полу-
ченные результаты по выявлению врожденных поро-
ков развития сопоставимы с мировыми данными. 
Ультразвуковой метод исследования — безопасный 
способ, позволяющий выявить врожденные пороки 
развития уже при первом скрининге и в дальнейшем 
определить тактику ведения беременности в зави-
симости от сложности порока и его совместимости 
с жизнью ребенка.
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