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Аннотация.  
Актуальность и цели. Диагностика пола плода ранее вызывала затрудне-

ния и была возможна с 20-й недели беременности путем амниоцентеза или 
кордоцентеза, что достаточно опасно как для матери, так и для плода. Откры-
тие внеклеточных фетальных ДНК, циркулирующих в крови матери, дало 
возможность неинвазивной диагностики пола плода. Целью данного исследо-
вания стало изучить возможность оптимизации наблюдения беременных жен-
щин с риском рождения детей с заболеваниями, сцепленными с полом, осно-
вываясь на раннем неинвазивном определении пола плода.  

Материалы и методы. Были проведены научные исследования с помощью 
новых диагностических наборов для идентификации гена SRY Y-хромосомы  
в крови матери «ДНК – пол ребенка» производства ООО «Ген-технология»  
(Россия).  

Результаты. Чувствительность и специфичность данной тест-системы оказа-
лись равны 100 %. На основании этого предложен новый план ведения беремен-
ности женщин, в чьих семьях прослеживаются заболевания, сцепленные с полом.  

Выводы. Доказана возможность использования новых отечественных тест-
систем «ДНК – пол ребенка» для неинвазивной диагностики пола плода на 
ранних сроках беременности. 
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Abstract.  
Background. Previously the diagnosis of the fetal gender was troublesome and 

was possible after 20 weeks of pregnancy by amniocentesis or cordocentesis. It is 
dangerous for both a mother and a fetus. The discovery of the extracellular fetal 
DNA, circulating in the mother's blood, gave an opportunity to non-invasively diag-
nose the fetal gender. The authors studied the possibility of optimizing the observa-
tion of pregnant women, the risk of having children with the fetus-connected diseas-
es, based on early non-invasive determination of the fetal gender.  

Materials and methods. The scientific research was carried out with new diag-
nostic kits for identification of the SRY gene by Y chromosome in maternal blood 
"DNA-child's sex", produced by Gen-technologia Ltd. (Russia).  

Results. Sensitivity and specificity of the test system were equal to 100 %. Based 
on it the authors suggest a new plan of monitoring pregnancy of women, families of 
which had cases of the fetus-connected diseases.  

Conclusions. The authors proved the possible of using the Russian non-invasive 
fetal gender diagnosis system in early pregnancy. On this basis, the researchers sug-
gest a new plan of monitoring pregnancy of women, families of which had cases of 
the fetus-connected diseases. 
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Несмотря на общепринятое мнение, что плацента образует барьер меж-
ду матерью и плодом, это не так [1]. Благодаря многочисленным научным ис-
следованиям стало известно, что как целые клетки плода, так и внеклеточные 
фетальные ДНК проходят через плаценту и циркулируют в материнском кро-
вотоке. 

Большинство последних научных исследований сосредоточены на бес-
клеточной ДНК плода в крови матери [2]. Их биологический источник и по-
тенциальная функция остаются неопределенными. ДНК образуются путем 
апоптоза плацентарных клеток (трофобласта) и клеток плода и составляют 
примерно 3–6 % от общих внеклеточных ДНК (вкДНК) в материнском крово-
токе в начале и конце беременности соответственно [3] (оставшиеся 94–97 % 
составляют материнские вкДНК).  

В отличие от внеклеточных материнских ДНК, циркулирующие вне-
клеточные фетальные ДНК (вкфДНК) состоят в основном из коротких фраг-
ментов. ДНК плода можно обнаружить с четвертой недели беременности, ко-
гда начинает формироваться кровеносная система плода, хотя надежно толь-
ко с седьмой недели. Концентрация его возрастает с увеличением гестацион-
ного возраста – от эквивалентных 16 фетальных геномов на миллилитр крови 
матери в первом триместре беременности до 80 в третьем триместре. 

Открытие в 1998 г. циркуляции нуклеиновых кислот плода в материн-
ской крови послужило основой для развития неинвазивной пренатальной ди-
агностики. 

Стоит отметить, что до недавнего времени неинвазивная пренатальная 
диагностика в России не проводилась. На российском рынке до сих пор нет 
зарегистрированных иностранных тест-систем, которые могут применяться 
для этих целей. 

С 2009 г. кафедрой акушерства и гинекологии № 1 Самарского госу-
дарственного медицинского университета, сотрудниками Самарской област-
ной клинической больницы и Центром планирования семьи и репродукции» 
проводились научные исследования по созданию тест-систем для неинвазив-
ного определения резус-фактора плода у резус-отрицательных беременных 
женщин и для определения пола пода (получено регистрационное удостове-
рение на диагностические тест-системы), а также внедрение данных тест-
систем в клиническую практику акушеров-гинекологов [4]. 

В настоящее время в России только 40 % детей рождаются полностью 
здоровыми, а остальные 60 % появляются на свет с той или иной патологией 
различной этиологии. 20 % из них составляют дети с генетическими отклоне-
ниями, а четверть от этого числа больны сцепленными с полом генетически-
ми заболеваниями [5]. 

Сегодня в России насчитывается не более 100 медико-генетических 
центров, одной из задач которых является оценка степени риска генетических 
заболеваний будущего ребенка и определение спектра мероприятий для их 
эффективного прогнозирования. 

Известно более 300 наследственных заболеваний и признаков, сцеплен-
ных с полом. К заболеваниям, сцепленным с полом, относятся: 

– гемофилия А и В; 
– различные формы умственной отсталости, сцепленные с X хромосо-

мой, например синдром Мартина – Белла, прогрессирующие мышечные дис-
трофии Дюшенна и Беккера; 
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– нефрогенный несахарный диабет; 
– некоторые формы гидроцефалии; 
– X-сцепленная глухота и др. 
Выяснение пола плода в первом – начале второго триместра может 

предотвратить случаи рождения больных детей в семьях с отягощенной 
наследственностью. Возможно прерывание беременности по медицинским 
показаниям при наличии у родителей носительства генов заболеваний, сцеп-
ленных с полом. Также врачу важно знать пол плода для принятия решения о 
возможности гормональной терапии беременной при гиперандрогении 
надпочечникового генеза (врожденная дисплазия коры надпочечников).  

Основным методом пренатального установления пола сейчас является 
ультразвуковая диагностика, однако данный метод не всегда корректен и ча-
сто субъективен. С 20-й недели беременности можно определить пол плода 
путем кордоцентеза с 99 % точностью, но данная процедура связана с боль-
шим количеством осложнений как для матери, так и для плода (плодово-
материнское кровотечение, брадикардия, кровотечение из вены пуповины, 
хорионамнионит, перинатальная гибель плода и т.д.), так как является инва-
зивной процедурой с частотой осложнений 0,1–40 %, по данным литературы 
Риск самопроизвольного прерывания беременности при этих мероприятиях 
составляет 2–3 % [6]. 

Целью данного научного исследования стало оценить метод неинвазив-
ной диагностики пола плода по крови беременной женщины и оптимизиро-
вать ведение беременных женщин с отягощенной наследственностью по за-
болеваниям, сцепленным с полом. 

Материалы и методы 

Определение пола проводилось с использованием новых диагностиче-
ских наборов «ДНК – пол ребенка» производства ООО «Гентехнология». 

Неинвазивное пренатальное генетическое определение пола ребенка по 
крови матери - генетический лабораторный метод диагностики, позволяющий 
определить пол плода на ранних сроках беременности [7]. 

 Половая принадлежность человека на уровне генотипа определяется 
парой так называемых половых хромосом. У женщин набор половых хромо-
сом состоит из двух X хромосом, у мужчин – из X и Y хромосом. Метод ПЦР 
дает возможность определить наличие в плазме беременной ДНК плода, со-
держащую фрагменты гена SRY (расположен на Y-хромосоме и кодирует 
фактор транскрипции, синтезируемый в семенниках). Обнаружение фрагмен-
тов этого гена в плазме беременной позволяет сделать заключение о поле 
плода [8]. 

Условия проведения анализа: 
– срок беременности от 7–10 до 40 недель; 
– забор крови непосредственно в лаборатории, для исследования необ-

ходимо 5 мл венозной крови; 
– тщательной подготовки к исследованию не требуется, однако жела-

тельно сдавать анализ утром натощак [9]. 

Результаты исследования 

Проводилась оценка фетальной ДНК из плазмы крови беременных 
женщин. Были использованы образцы крови 300 беременных женщин объе-
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мом 7 мл. ДНК-анализ 163 образцов этих женщин указал на плод мужского 
пола, 137 – на плод женского пола. Все женщины уже родили здоровых детей 
(163 мальчика, 137 девочек), и можно оценить результаты исследования.  
Для определения чувствительности и специфичности метода была создана 
контрольная группа из 20 беременных. Этим женщинам по различным пока-
заниям был проведен кордоцентез, в результате которого проводилось гене-
тическое определение пола плода.  

Путем построения четырехпольной таблицы совместимости [9] были 
рассчитаны чувствительность и специфичность метода, которые составили 
100 %.  

Из результатов исследования видно, что неинвазивное определение по-
ла плода по крови матери на ранних сроках беременности – хорошая альтер-
натива кордоцентеза. 

На основании изученных данных стало возможным составить алгоритм 
ведения беременных женщин с отягощенной наследственностью по заболева-
ниям, сцепленным с полом (рис. 1). 

 

 

Рис. 1. Алгоритм ведения беременных с риском рождения  
детей с заболеваниями, сцепленными с полом 

 
Медицинским показанием к определению пола плода на ранних сроках 

беременности является наличие семейного анамнеза по генетическим заболе-
ваниям, сцепленным с полом. В остальных случаях исследование может про-
водиться по желанию родителей. При этом отношение к пренатальному 
определению пола плода в обществе очень неоднозначное, в некоторых стра-
нах активно обсуждается запрет на его проведение. Связано это с тем, что ро-
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дители часто используют полученные данные для прерывания беременности 
при нежелательном для них поле ребенка. В связи с этим было принято ре-
шение проводить определение пола плода без медицинских на то показаний 
лишь с 12-й недели беременности. 

Выводы 

Анализируя данные научных исследований, можно сделать выводы: 
– новые диагностические наборы для идентификации Y-хромосомы в 

крови матери «ДНК – пол ребенка» производства ООО «Ген-технология» 
можно рекомендовать для внедрения в медицинскую практику акушеров-
гинекологов для ранней неинвазивной диагностики пола плода по крови бе-
ременной женщины; 

 – данный метод позволяет оптимизировать ведение беременных жен-
щин с риском рождения детей с заболеваниями, сцепленными с полом. 
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