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Врожденные пороки развития представляют собой не только медицинскую, но и серьезную социальную проблему, поскольку эта
патология занимает ведущее место среди причин перинатальной, неонатальной и младенческой заболеваемости, инвалидности
и смертности.
Цель исследования. Анализ динамики частот групп врожденных пороков развития, их структуры по средней частоте и согласо-
ванности изменений частот отдельных групп врожденных аномалий у детей в г. Челябинске по результатам эпидемиологического
мониторинга в 2012–2017 гг.
Материал и методы. Для оценки частот врожденных пороков развития использовали мониторинговые данные Региональной
медико-генетической консультации г. Челябинска за период с 2012 по 2017 г. по синдрому Дауна (T21) с 2012 по 2018 г. Общее
число новорожденных за шестилетний период составило 102 308, из них 2101 ребенок с врожденными аномалиями, в том числе
живорожденные дети, мертворожденные и выявленные благодаря пренатальной диагностике. Клинические данные по новоро-
жденным систематизированы по 11 группам врожденных пороков развития с учетом Международной статистической класси-
фикации болезней и проблем, связанных со здоровьем. Статистический анализ результатов мониторинга проведен методами
описательной статистики, выборочных сравнений, поиска связей и кластерного анализа.
Результаты. Частота всех зарегистрированных врожденных пороков развития у новорожденных детей г. Челябинска составила
20,7 на 1000 рождений (95% доверительный интервал 17,4–25,4) за исследуемый период. У новорожденных детей г. Челябинска
в 2012–2017 гг. преобладали пороки развития системы кровообращения (42,8%), хромосомные аномалии (11,9%) и аномалии
костно-мышечной системы (10,3%). Относительная частота синдрома Дауна за период с 2012 по 2018 г. колебалась в пределах
1,51–2,42‰ с учетом как родившихся детей с этой патологией, так и данных по пренатальной диагностике.
Заключение. Структура врожденных пороков развития воспроизводилась из года в год с преобладанием аномалий развития
органов системы кровообращения, хромосомных аномалий и аномалий костно-мышечной системы. Общая частота всех
врожденных аномалий по г. Челябинску в 2012–2017 гг. не превышает средних значений по Российской Федерации, в то время
как частота синдрома Дауна превысила среднее общероссийское значение.

Ключевые слова: дети, врожденные пороки развития, медико-генетический скрининг, перинатальная патология, неона-
тальная заболеваемость.
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Congenital malformations are not only a medical, but also a serious social problem, since this pathology is a leading cause of perinatal,
neonatal, and infant morbidity, disability, and mortality.
Purpose. To analyze the variation dynamics in the incidence of groups of congenital malformations, the structure of congenital malfor-
mations according to the average incidence, and the consistency of changes in the incidence of individual groups of congenital anomalies
in children of Chelyabinsk based on the results of epidemiological monitoring in 2012–2017.
Material and methods. To assess the frequencies of congenital malformations, we used the monitoring data of the Regional Medical
and Genetic Consultation Office in Chelyabinsk for the period from 2012 to 2017, for Down syndrome (T21) from 2012 to 2018. The total
number of newborns over the six-year period was 102,308, of which 2101 children were registered with congenital malformations,
including live-born, stillborn children, and fetuses with malformations identified through prenatal diagnostics. Clinical data on newborns
was grouped into 11 congenital malformations categories based on the International Classification of Diseases. The statistical analysis
of the monitoring results was carried out using methods of descriptive statistics, samples comparisons, correlation, and cluster analysis.
Results. The incidence of all registered congenital malformations in newborns in Chelyabinsk was 20.7 per 1000 births (95% CI: 17.4–
25.4) during the study period. In newborns of the Chelyabinsk city in 2012–2017, the prevalence of congenital malformations of the
circulatory system (42.8%), chromosomal abnormalities (11.9%), and anomalies of the musculoskeletal system (10.3%) was observed.
The relative frequency of Down syndrome for the period from 2012 to 2018 ranged from 1.51‰ to 2.42‰, considering both children born
with this pathology and the data on prenatal diagnostics.
Conclusion. The hierarchy of congenital malformations was reproduced from year to year with a predominance of circulatory anomalies,
chromosomal anomalies, and musculoskeletal anomalies of the system. The overall incidence of all congenital malformations in Chely-
abinsk in 2012–2017 does not exceed the average values for the Russian Federation, while the incidence of Down syndrome exceeded
the average national level.
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Проблема врожденных пороков развития акту-
альна во многих областях медицины: пластиче-

ской хирургии, травматологии, ортопедии, отоларин-
гологии, дерматологии, биомедицинской инженерии 
и др. Врожденные пороки развития представляют 
собой не только медицинскую, но и серьезную соци-
альную проблему, поскольку занимают ведущее место 
среди причин перинатальной, неонатальной и мла-
денческой заболеваемостей, инвалидности и смертно-
сти. Все врожденные пороки развития формируются 
внутриутробно и представляют собой морфологиче-
ские изменения органа или всего организма, наруша-
ющие их строение и функцию. По данным Всемир-
ной организации здравоохранения, в мире ежегодно 
рождается 4–6% детей с врожденными пороками раз-
вития, при этом летальность в этой категории ново-
рожденных составляет 30–40%. В России с врожден-
ными пороками развития ежегодно рождаются 
до 50 тыс. детей. К приоритетным задачам здраво-
охранения относятся разработка и совершенствова-
ние методов контроля, диагностики и профилактики 
врожденных пороков развития у детей [1].

Цель исследования: анализ динамики частот групп 
врожденных пороков развития, их структуры по сред-
ней частоте и согласованности изменений частот 
отдельных групп врожденных аномалий у детей 
в г. Челябинске по результатам эпидемиологического 
мониторинга в 2012–2017 гг.

Характеристика детей и методы исследования

Для оценки частот групп врожденных пороков 
развития были использовали данные территориаль-
ного эпидемиологического мониторинга Региональ-
ной медико-генетической консультации г. Челябин-
ска за период с 2012 по 2017 г., по синдрому Дауна 
(T21) с 2012 по 2018 г. Общее число новорожден-
ных за шестилетний период (2012–2017 гг.) соста-
вило 102 308, из них 2101 ребенок с врожденными 
пороками развития, в том числе живорожденные 
дети, мертворожденные и элиминованные плоды 

с врожденными пороками развития, выявлен-
ные благодаря пренатальной диагностике. Частоту 
врожденных пороков развития рассчитывали на 1000 
рождений. Клинические данные по новорожденным 
были систематизированы по 11 группам врожден-
ных пороков развития, соответствующим XVII классу 
МКБ-10 [2]. Определены динамика общей частоты 
и динамика частот отдельных групп врожденных 
пороков развития, структура (ранги) относительных 
частот групп врожденных пороков развития, дина-
мика частот синдрома Дауна и других хромосомных 
аномалий.

В ходе статистического анализа использовали 
методы описательной статистики, выборочных срав-
нений, поиска связей и кластеров [3]. Описательная 
статистика включала вычисление относительных 
частот (в ‰) с указанием 95% доверительных интерва-
лов (95% ДИ) пуассоновского распределения для всех 
групп врожденных пороков развития [4]. Для рас-
чета усредненных по годам и по группам врожден-
ных пороков развития частот данные предварительно 
преобразовывали по Анскомбу; для них рассчитывали 
средние и 95% ДИ бутстрепом (метод процентилей, 
n=99 999) и ретрансформировали в исходную шкалу 
промилле. Сравнения частот врожденных пороков 
развития по годам проводили в ходе анализа таблиц 
сопряженности критерием χ2, а для выявления ячеек 
таблицы, давших неслучайный вклад в статистику 
критерия, рассчитывали согласованные стандартизо-
ванные остатки (adjusted residuals, AR). Для анализа 
различий по частотам врожденных пороков развития 
между 6 годами исследования и между 11 их группами 
использовали двухфакторный дисперсионный анализ 
с единственным наблюдением на ячейку комплекса 
с последующими апостериорными сравнениями мето-
дом Ньюмена–Кейлса. Для выявления пар врожден-
ных пороков развития со сходной динамикой по годам 
использовали корреляционный анализ по Спирмену, 
а для оценки согласованности изменения по годам 
всех групп врожденных аномалий — анализ конкор-
дации по Кедаллу. Для выделения групп врожденных 
пороков развития со сходной динамикой применяли 
иерархический кластерный анализ методом UPGMA 
с использованием в качестве меры сходства корре-
ляций Спирмена. Расчеты и графические построе-
ния выполнены в пакетах KyPlot (version 5.0), PAST 
(v. 3.26) и TpX (version 1.5) [5–7]. Во всех случаях раз-
личия считали статистически значимыми при р�0,05, 
незначимыми — при p>0,10; в промежуточных случаях 
(0,05<p�0,10) обнаруженные эффекты рассматривали 
как тенденции [8].

Результаты и обсуждение

Особенности динамики частот врожденных поро-
ков развития во времени. Как видно из табл. 1, только 
для 3 групп врожденных пороков развития из 11 
различия не были статистическими значимыми: 
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для врожденных аномалий органов пищеварения, 
половых органов и сборной категории редких типов 
аномалий, обозначенных как «Другие врожден-
ные пороки развития». Для расщелины губы и неба 
наблюдалась тенденция к снижению частоты. 
Для остальных 7 групп аномалий различия были ста-
тистически высокозначимыми. Наибольшие колеба-
ния наблюдались в 2012 и 2016 гг., в которых частоты 
врожденных пороков развития были соответственно 
ниже и выше, чем предполагалось нулевой гипотезой 

(одинаковая частота во все годы). В целом сложно 
говорить об уровнях врожденных пороков развития 
как о некоей стабильной характеристике, поскольку 
они значительно изменяются по годам. Таким обра-
зом, точность средних значений для 7 групп врожден-
ных аномалий недостаточна. Для большей надежно-
сти оценок были рассчитаны 95% ДИ.

В ходе двухфакторного дисперсионного анализа 
(табл. 2) статистически значимыми оказались раз-
личия как по частотам врожденных пороков разви-

Таблица 1. Число (n) и частоты (‰) врожденных аномалий у новорожденных г. Челябинска в 2012–2017 гг.
Table 1. Number (n) and frequency (‰) of congenital malformations in Chelyabinsk newborns during 2012–2017

Показатели 2012 2013 2014 2015 2016 2017 Различия
Среднее

(95% ДИ)

Число новорожденных 17859 18399 18548 17101 15725 14676 – –

Группы аномалий:

Нервная система

18
1,013

13
0,711

36
1,94

34
1,99

32
2,032

20
1,36

χ 2
(5)

=19,00
p=0,002

1,51
(1,08–1,89)

1AR=–3,06; р=0,002; 2AR=–1,90; р=0,057; 3AR=–1,86; р=0,063

Глаза, уши, лицо
и шея

9
0,50

1
0,053

6
0,32

7
0,41

18
1,141

0
0,002

χ 2
(5)

=33,87
p<0,001

0,41
(0,14–0,73)

1AR=5,07; р<0,001; 2AR=–2,62; р=0,009; 3AR=–2,59; р=0,010

Система
кровообращения

84
4,702

169
9,19

175
9,43

121
7,083

218
13,861

131
8,93

χ 2
(5)

=87,82
p<0,001

8,86
(6,67–11,16)

1AR=7,43; р<0,001; 2AR=–6,42; р<0,001; 3AR=–2,61; р=0,009

Органы дыхания

3
0,17

2
0,11

3
0,16

2
0,12

15
0,951

4
0,27

χ 2
(5)

=30,42
p<0,001

0,30
(0,13–0,57)

1AR=5,43; р<0,001

Расщелина губы
и неба

25
1,40

27
1,471

16
0,86

12
0,70

20
1,27

11
0,75

χ 2
(5)

=9,31
p=0,097

1,08
(0,84–1,32)

1AR=1,74; р=0,082; 2AR=–1,67; р=0,095

Органы пищеварения
14

0,78
10

0,54
18

0,97
8

0,47
16

1,02
9

0,61
χ 2

(5)
=6,06

p=0,301
0,73

[0,57; 0,90]

Половые органы
19

1,06
25

1,36
23

1,24
23

1,34
25

1,59
14

0,95
χ 2

(5)
=3,24

p=0,663
1,26

[1,09; 1,43]

Мочевая система

12
0,671

33
1,79

30
1,62

30
1,75

38
2,422

21
1,43

χ 2
(5)

=17,11
p<0,001

1,61
[1,17; 2,02]

1AR=–3,42; р<0,001; 2AR=2,77; р=0,006

Костно-мышечная 
система

49
2,742

24
1,301

41
2,21

33
1,93

42
2,67

29
1,98

χ 2
(5)

=11,77
p<0,001

2,14
[1,74; 2,51]

1AR=–2,68; р=0,007; 2AR=1,96; р=0,051

Другие врожденные 
пороки развития

7
0,39

9
0,49

5
0,27

4
0,23

9
0,57

3
0,2

χ 2
(5)

=5,01
p=0,414

0,36
[0,26; 0,47]

Хромосомные 
аномалии

29
1,623

29
1,582

38
2,05

45
2,63

60
3,821

45
3,074

χ 2
(5)

=26,88
p<0,001

2,46
[1,85; 3,13]

1AR=3,93; р<0,001; 2AR=–2,53; р=0,011; 3AR=–2,34; р=0,019; 4AR=1,77; р=0,077

Всего

269
15,12

342
18,63

391
21,1

319
18,74

493
31,41

287
19,6

χ 2
(5)

=125,5
p<0,001

20,7
[17,4; 25,4]

1AR=10,40; р<0,001; 2AR=–5,68; р<0,001; 3AR=–2,06; р=0,040; 4AR=–1,90; р=0,057

Примечание. Здесь и далее выделены статистически значимые различия. Согласованные стандартизованные остатки AR приведены 
для эффектов с р≤0,10.
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тия разных групп, что закономерно (F
(10; 50)

=41,41; 
p<0,001), так и между годами по средней частоте 
врожденных пороков развития (F

(5; 50)
=3,31; p=0,012). 

Попарные апостериорные сравнения показали, 
что статистически значимыми были только различия 
между 2016 и другими годами (p от 0,006 до 0,037), 
т.е. из ряда лет повышенной частотой врожденных 
пороков развития существенно выделялся только 
2016 (рис. 1). Следует также отметить, что в 2016 г. 
общее число новорожденных было минимальным 
за исследуемый период. Таким образом, в нашем слу-
чае нельзя говорить о каком-либо тренде в динамике 
изменения частот врожденных пороков развития 
или, напротив, о стабильном их уровне.

Подводя итог изложенному, можно констати-
ровать, что средняя частота зарегистрированных 
врожденных пороков развития за исследуемый 
период составила 20,7 на 1000, при этом в отдель-
ные годы наблюдаются колебания: в 2012 г. частота 
врожденных пороков развития составила 15,1‰, 
в 2016 г. оказалась «рекордно» высокой — 31,4‰ 
и в 2017 г. снизилась до 19,6‰.

Типы аномалий и их группировка. Коэффициент 
конкордации Кендалла, рассчитанный для оценки 
согласованности изменения по годам разных типов 
врожденных пороков развития, составил W=0,87 
(р<<0,001) при максимально возможном значе-
нии 1,0. Это означает, что структура врожден-

Таблица 2. Результаты двухфакторного дисперсионного анализа
Table 2. Results of two-way variance analysis

Источник изменчивости
Сумма квадратов

SS
Степени свободы

df
Средний квадрат

MS
F-критерий

Оценка значимости
p

Год 3,71·10–5 5 7,42·10–6 3,31 0,012

Аномалия 92,7·10–5 10 92,7·10–6 41,41 <0,001

Ошибка 11,2·10–5 50 2,24·10–6 – –

Общая 107,7·10–5 65 – – –

Рис. 1. Динамика частот врожденных пороков развития в г. Челябинске (‰).
Здесь и далее «усы» — 95% ДИ по результатам сравнений в дисперсионном анализе с ретрансформацией из преобразованных
по Анскомбу частот (составлено авторами).
Fig. 1. Dynamics of congenital malformations frequencies (‰) in Chelyabinsk.
Here and below, the error bars is 95% CI based on the results of comparisons in ANOVA with retransformation from Anscombe-trans-
formed frequencies.
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ных пороков развития не изменяется из года 
в год. Как видно из рис. 2, в Челябинске преобла-
дают врожденные аномалии системы кровообра-
щения, их доля составляет почти половину всех 
врожденных пороков (8,86/20,70=0,428, или 42,8%). 
На 2-м месте стоят хромосомные аномалии — 11,9%,

на 3-м — аномалии костно-мышечной системы — 
10,3%. На последнем месте врожденные пороки раз-
вития органов дыхания — 1,4%.

Как видно из дендрограммы (рис. 3), наиболее 
согласованно изменялись по годам врожденные 
пороки развития анатомически близких систем — 

Рис. 2. Структура врожденных пороков развития в г. Челябинска за 2012–2017 гг. (составлено авторами).
Fig. 2. The structure of congenital malformations in Chelyabinsk in 2012–2017.

Рис. 3. Дендрограмма сходства динамики изменения врожденных пороков развития (ВПР) по годам (составлено авторами).
Fig. 3. Dendrogram of the similarities of the dynamics of congenital malformations changes by years.
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мочевой системы и половых органов. Для этой 
пары коэффициент корреляции Спирмена r

S
=0,94; 

р=0,003. На 2-м месте находились врожденные ано-
малии нервной системы и хромосомные нарушения: 
r

S
=0,83; Р=0,033. Корреляция в остальных парах 

не была статистически значимой, хотя в целом выде-
лялись 2 кластера со сходной динамикой.

Сравнение частоты врожденных пороков развития
в Челябинске с другими регионами России. Представ-
ляло интерес сравнить данные, полученные в резуль-
тате нашего исследования, с данными по врожден-
ным порокам развития в других регионах России. 
Так, за период 2000–2015 гг. в Пермском крае общая 
частота врожденных пороков развития составила 
33, 87‰, что в 1,5 раза превышало средний показа-
тель частоты врожденных пороков по Российской 
Федерации (21,9‰). При этом 1-е ранговое место 
стабильно занимали пороки сердечно-сосудистой 
системы, а 2-е — мочеполовой системы [9].

Более высокие частоты врожденных пороков 
развития по сравнению с Челябинском получены 
в Иркутской и Сахалинской областях — около 29‰, 
в республике Саха (Якутия) — 30,5 ‰, Красноярском 
крае — 37,2‰, в Чувашии — 42,5‰, РСО–Алания — 
50‰. Вместе с тем в ряде регионов России частота 
врожденных пороков развития существенно ниже, 
чем в Челябинске, например, в Ставропольском крае 
(9,9‰), в Новосибирской и Нижегородской областях 
(около 12‰), в Курской области (13,3‰), Удмуртии 
(14,3‰) [10].

Согласно данным EUROCAT (European network 
of population-based registries for the epidemiological 
surveillance of congenital anomalies) общая частота 
врожденных пороков развития не должна быть ниже 
20 на 1000, в противном случае имеется неполное 
выявление или недоучет пороков развития [11]. 
По нашим данным, средний уровень врожденных 
пороков развития всех групп аномалий составил 
в 2012–2017 гг. 20,7‰ (95% ДИ 17,4–25,4 ‰).

Особенности динамики синдрома Дауна (Т21) и дру-
гих хромосомных аномалий. Если по общей частоте 
врожденных пороков развития Челябинск занимает 
среднее место в ряду российских регионов, то по частоте 
Т21 статистически значимо превышает среднее обще-
российское значение — 16,73 на 10 тыс. рождений (95% 
ДИ 16,29–17,19) [12]. Оценка частоты Т21 получена 
с учетом элиминированных плодов с трисомией 21, 
выявленной путем дородовой диагностики. В Челябин-
ске частота синдрома Дауна колеблется от 15,1 до 24,2 
и составляет в среднем 19,3 на 10 тыс. новорожденных 
(95% ДИ 16,8–22,0). Аналогично всем другим рассмо-
тренным аномалиям максимальная частота синдрома 
Дауна была зафиксирована в 2016 г. (табл. 3)

Общая частота хромосомных болезней (вместе 
с Т21), выявленных в Челябинске, увеличивалась 
с 1,62‰ в 2012 г. до 3,82‰ в 2016 г., в 2017 г. она 
несколько снизилась и составила 3,07‰ (см. табл. 1). 
В последующем 2018 г. показатель вырос по данным 
мониторинга до 3,68‰.

Заключение

Таким образом, полученные нами результаты 
позволяют констатировать статистически значимые 
различия в динамике частот для 7 из 11 рассматри-
ваемых групп врожденных пороков развития у детей 
г. Челябинске в 2012–2017 гг. Структура врожденных 
пороков развития не изменялась из года в год с пре-
обладанием аномалий развития органов системы 
кровообращения, хромосомных аномалий и анома-
лий костно-мышечной системы. Наиболее согла-
сованно изменялись частоты врожденных пороков 
развития анатомически близких систем организма — 
мочевой системы и половых органов. Общая частота 
всех врожденных пороков развития по г. Челябин-
ску в 2012–2017 гг. не превышает средних значений 
по Российской Федерации, за исключением 2016 г., 
в то время как частота синдрома Дауна превысила 
среднее общероссийское значение.

Таблица 3. Частота синдрома Дауна в г. Челябинске в 2012–2018 гг.
Table 3. Frequency of Down syndrome in Chelyabinsk in 2012–2018

Год
Число

новорожденных
Число родившихся детей
с Т21 + данные по ПД*

Частота на 10 тыс. новорожденных (95% ДИ)

родившиеся с Т21
родившиеся с Т21 +

элиминированные плоды с Т21

2012 17 859 25+2 14,0 (9,06–20,7) 15,1 (10,0–22,0)

2013 18 399 23+5 12,5 (7,92–18,8) 15,2 (10,1–22,0)

2014 18 548 22+13 11,9 (7,43–18,0) 18,9 (13,1–26,2)

2015 17 101 19+16 11,1 (6,69–17,4) 20,5 (14,3–28,5)

2016 15 725 19+19 12,1 (7,27–18,9) 24,2 (17,1–33,2)

2017 14 676 11+16 7,50 (3,74–13,4) 18,4 (12,1–26,8)

2018 14 959 11+25 7,35 (3,67–13,2) 24,1 (16,9–33,3)

Всего 117 267 130+96 11,1 (9,26–13,2) 19,3 (16,8–22,0)

Примечание. * — пренатальная диагностика (учтены элиминированные плоды).
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Представленные результаты территориального 
эпидемиологического мониторинга врожденных 
пороков развития в г. Челябинске следует рассматри-
вать как временной этап системы мониторинга, позво-
ляющий подвести предварительные итоги работы. 
Для более обоснованных выводов по динамике частот 
групп врожденных пороков развития, их структуре 
и согласованности изменений частот отдельных групп 
врожденных аномалий у детей в г. Челябинске необхо-
димо дальнейшее накопление данных.

Считаем актуальным использование регио-
нальных данных по врожденным порокам разви-
тия в курсах экологии, общей генетики, анатомии 
и физиологии, гистологии с основами эмбриологии 
для формирования у обучающейся молодежи пред-
ставлений о причинах и механизмах появления 
врожденных аномалий и ряда наследственных болез-
ней человека [13].
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