
КАК УЗНАТЬ РЕЗУЛЬТАТ?

Если у ребенка выявлены изменения при неонатальном 
скрининге или расширенном неонатальном скрининге 
(положительный результат) и есть подозрение на одно 
из исследуемых заболеваний, лечащий врач проинфор-
мирует Вас об этом. Лечащий врач объяснит, что делать 
дальше, и даст направление на дальнейшие этапы об-
следования. В случае отсутствия в анализах признаков 
исследуемых заболеваний, лаборатория не будет сооб-
щать об этом Вам лично, однако в будущем планируется 
передача этой информации в личный кабинет на 
портале государственных услуг.




Всегда ли положительные 
результаты теста означают, 

что ребенок болен?

Следует помнить, что положительный результат перво-
начального теста не всегда означает наличие болезни. 
При подозрении на какое-либо заболевание Вас приг-
ласят на дальнейшее обследование – проведение пов-
торного тестирования (ретест) и/или подтверждающую 
диагностику.


Лечатся ли наследственные 
заболевания, выявляемые 

при неонатальном 
скрининге и расширенном 
неонатальном скрининге?

Ребенок будет наблюдаться в медико-генетической 
консультации и по месту жительства у соответ-
ствующего специалиста, в зависимости от установ-
ленного диагноза, особенностей проявления, течения 
и осложнений заболевания.

Почему важна подтвер-
ждающая диагностика, где 

она проводится? 

Ребенок будет наблюдаться в медико-генетической 
консультации и по месту жительства у соответству-
ющего специалиста, в зависимости от установленного 
диагноза, особенностей проявления, течения и ослож-
нений заболевания.

Подтверждающая диагностика включает более сложные 
лабораторные тесты по большей части из представлен-
ных нозологий, которые проводятся в референсном цент-
ре - ФГБНУ «Медико-генетический научный центр им. 
ак. Н. П. Бочкова» (г. Москва). Подтверждающая диаг-
ностика важна для установления окончательного диагно-
за и выбора правильной тактики лечения. По результатам 
подтверждающей диагностики проводится медико-гене-
тическое консультирование и выдается заключение. Сро-
ки проведения подтверждающей диагностики от 10 дней. 
При некоторых заболеваниях лечение может быть начато 
до получения результатов подтверждающих тестов. В 
будущем результаты подтверждающей диагностики 
важны для планирования беременности.

Где ребенок будет лечиться, 
если будет выявлено нас-

ледственное заболевание?
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На какие заболевания проводится 
неонатальный скрининг 


и расширенный неонатальный 
скрининг? 

Ранее скрининг проводился на 5 наследственных забо-
леваний. С 2023 года в рамках реализации расши-
ренного неонатального скрининга количество заболе-
ваний расширилось до 36, а с 1 апреля 2026г на 38 
болезней.



Наследственные болезни обмена веществ (НБО) – 
группа генетических заболеваний, при которых 
происходят нарушения в биохимических процессах и 
поражаются различные системы и органы. При боль-
шинстве НБО для лечения применяют диетотерапию 
специализированными лечебными смесями, которую 
необходимо начать как можно раньше, чтобы сохранить 
здоровье ребенка.



Врождённый гипотиреоз – врожденная и/или нас-
ледственная патология щитовидной железы, которая 
может привести к отставанию в физическом развитии и 
тяжёлой умственной неполноценности. На сегод-
няшний день, своевременно диагностированный 
врожденный гипотиреоз хорошо поддается 
заместительной гормональной терапии.



Здравствуйте! Совсем скоро у 
Вас родится малыш, и мы поз-
дравляем Вас с этим волнитель-
ным событием!

Очень важно, чтобы Ваш ребенок был здоров! Именно 
поэтому всем детям после рождения рекомендуется 
проведение особого вида обследования – неона-
тального скрининга и расширенного неонатального 
скрининга. Что это такое и для чего он необходим, 
Вы можете узнать, прочитав эту памятку.



Неонатальный скрининг и расширенный 
неонатальный скрининг – это обследование ново-

рожденных с целью раннего выявления (до развития 
видимых проявлений) и лечения наследственных и 

врожденных заболеваний

Адреногенитальный синдром (врожденная дис-
функция коры надпочечников) – группа наруше-
ний, связанных с избыточной секрецией гормонов 
клетками коры надпочечников. Заболевание имеет 
различные формы, в особо тяжёлых случаях прояв-
ляется нарушением водно-солевого обмена и поли-
органной недостаточностью. Полному излечению 
этот синдром не поддаётся, но его можно держать 
под контролем при помощи заместительной 
гормональной терапии.



Муковисцидоз – одно из наиболее распространён-
ных наследственных заболеваний. Проявляется 
поражением легких, печени, желудочно-кишечного 
тракта и других систем организма. Необходимо 
начинать лечение как можно раньше, чтобы макси-
мально улучшить качество и продолжительность 
жизни.



Спинальная мышечная атрофия – тяжёлое 
наследственное нервно-мышечное заболевание. 
Болезнь может начаться с первых месяцев жизни, 
проявляясь постепенно нарастающей слабостью 
мышц, и приводить к тяжёлым двигательным нару-
шениям. В настоящее время существует терапия, 
которая вместе со специализированной реабилита-
цией может в значительной степени уменьшить 
проявления этого заболевания.



Первичные иммунодефициты (ПИД) – очень 
большая группа наследственных заболеваний с 
поражением иммунной системы. Дети с ПИД 
подвержены высокому риску развития тяжёлых 
инфекций с первых дней жизни. Если заболевание 
выявлено вовремя, повышается успешность лече-
ния, позволяющего восстановить нормальную функ-
цию иммунной системы. 



Х-сцепленная адренолейкодистрофия – наслед-
ственное заболевание, характеризующееся пора-
жением нервной системы и надпочечников с осно-
вными проявлениями в виде ухудшения зрения, на-
рушения глотания, мышечной слабости, когни-
тивных нарушений, гиперпигментацией кожи.



Дефицит декарбоксилазы ароматических L-ами-
нокислот – очень редкое наследственное нейроме-
таболическое заболевание, клинически проявля-
ющееся мышечной гипотонией, двигательными на-
рушениями, общей задержкой развития и вегета-
тивными расстройствами, связанными с генети-
чески обусловленным дефицитом гормонов серото-
нина, дофамина и его производных: норэпинефрина 
и эпинефрина.

Где, как и когда проводится 
взятие крови для неонатального 

скрининга и расширенного 
неонатального скрининга? 

Образцы крови для неонатального скрининга и рас-
ширенного неонатального скрининга берут в ро-
дильном доме, перинатальном центре или в боль-
нице, детской поликлинике, где наблюдается ново-
рожденный ребенок. Если роды происходят в до-
машних условиях, необходимо незамедлительно (на 
2 сутки жизни ребенка) обратиться в детскую 
поликлинику по месту жительства. Взятие образцов 
капиллярной крови осуществляется из пяточки 
новорожденного на 2 специальных тест-бланка из 
фильтровальной бумаги на 2-е сутки жизни. У недо-
ношенных детей кровь берется на 7-е сутки жизни.



Где и как исследуют кровь? 

Тест-бланки с образцами крови отправляются в два 
центра неонатального скрининга: Региональный - 
лабораторное отделение медико-генетической 
консультации БУ Ханты-Мансийского автономного 
округа – Югры «Сургутский окружной клинический 
центр охраны материнства и детства» (г. Сургут);

Межрегиональный по Уральскому федеральному 
округу – лабораторию расширенного неонатального 
скрининга ГАУЗ Свердловской области «Клинико-
диагностический центр «Охрана здоровья матери и 
ребенка»» (г. Екатеринбург).

Результаты анализов будут готовы через 72 часа 
после поступления образцов крови в лабораторию –
примерно на 5-е –6-е сутки жизни ребенка.


