
МОНОГЕНСКРИН
ИССЛЕДОВАНИЕ ДЛЯ ВЫЯВЛЕНИЯ МУТАЦИЙ, 
АССОЦИИРОВАННЫХ С МУКОВИСЦИДОЗОМ, 
ФЕНИЛКЕТОНУРИЕЙ, ГАЛАКТОЗЕМИЕЙ 
И НЕЙРОСЕНСОРНОЙ НЕСИНДРОМАЛЬНОЙ 
ТУГОУХОСТЬЮ МЕТОДОМ ПЦР 
В РЕЖИМЕ РЕАЛЬНОГО ВРЕМЕНИ 
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Моногенные заболевания — это наслед-
ственные болезни, которые развивают-
ся вследствие мутаций в одном гене, 
приводящих к изменению функции 
белка. Они наследуются согласно зако-
нам классической генетики Менделя и 
проявляются у рецессивных гомозигот.
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ЗДОРОВЫЕ ДЕТИБОЛЬНОЙ
РЕБЕНОК

В России проведение неона-
тального скрининга на моно-
генные заболевания — муко-
висцидоз, фенилкетонурию, 
галактоземию и нейросен-
сорную несиндромальную 
тугоухость — является обя-
зательным для всех ново-
рожденных [1–2]. 

В настоящее время использу-
ются биохимический и аудио-
логический скрининги, кото-
рые фиксируют фенотипиче-
ские проявления болезни и 
позволяют назначить лечение, 
чтобы минимизировать симп-
томы заболевания. 

У двух здоровых родите-
лей, которые являются ге-
терозиготами, с вероятно-
стью 25% может родиться 
ребенок, гомозиготный по 
рецессивному признаку. 

КЛИНИЧЕСКАЯ ЗНАЧИМОСТЬ ИССЛЕДОВАНИЯ 

Генетический скрининг — это другой подход к проблеме моноген-
ных заболеваний. Носители рецессивных мутаций не имеют никаких 
проявлений болезни и остаются вне поля зрения медицины, выявить 
их может только генетическое тестирование. Так здоровые гетерози-
готные носители, планирующие беременность, будут предупрежде-
ны о возможных рисках и будут иметь возможность воспользоваться 
вспомогательными репродуктивными технологиями [3].

Генетическое тестирование будущих родителей позволяет 
оценить риск рождения ребенка с моногенными заболеваниями 
и может стать основой их первичной профилактики.
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Исследование МоногенСкрин    предназначено для выявления 
мутаций в генах, приводящих к муковисцидозу, фенилкетонурии, 
галактоземии и нейросенсорной несиндромальной тугоухости.

Ген Заболевание Распространенность 
в России

Клинические 
проявления

CTFR Муковисцидоз 1:10000

Повышенная вязкость секре-
та желез внешней секреции. 
Поражение респираторного 
тракта, кишечника, поджелудоч-
ной железы, желчевыводящей 
системы, потовых желез 
и мужских половых органов [4]

GJB2
Нейросенсорная 
несиндромальная 

тугоухость 
1:1000 Нарушение слуховой функции 

[5]

GALT Галактоземия 1:20000

Пониженная активность фер-
ментов, участвующих в превра-
щении галактозы в глюкозу.
Приводит к когнитивным 
расстройствам, печеночной 
и почечной дисфункциям [6]

PAH Фенилкетонурия 1:10000

Нарушение метаболизма 
фенилаланина. 
Фенилаланин и его токсичные 
метаболиты накапливаются 
в организме, что приводит 
к тяжелому поражению цент-
ральной нервной системы 
и нарушению умственного раз-
вития [7]

ТАБЛ. 1. Гены, входящие в исследование МоногенСкрин, 
и связанные с ними заболевания

ПОКАЗАНИЯ К ПРОВЕДЕНИЮ ИССЛЕДОВАНИЯ:

планирование 
беременности;

неонатальный 
скрининг 
новорожденных; 

подтверждение 
диагноза 
(муковисцидоза, 
фенилкетонурии, 
галактоземии и 
нейросенсорной 
несиндромальной 
тугоухости).

ИССЛЕДУЕМЫЙ МАТЕРИАЛ:

1 цельная периферическая 
кровь;

2 сухие пятна крови.
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