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онҳое мебошанд, ки дар марҳилаи барқарорсозии 
табобати стандартии кӯдакони гирифтори НШВҒ 
мебошанд.

Натиҷаҳо. Ҳар ду рӯз ҳамаи кӯдаконро барка-
шиданд, варамиро арзёбӣ карданд ва (аксар вақт, 
агар кӯдак шикояти мушаххас карда бошад). Ҳар 
як кӯдак дар ҳарду гурӯҳ дар рӯзи 6-уми марҳилаи 
барқарорсозӣ барои чен кардани истеъмоли энер-
гия интихоб карда шуд. Истеъмоли энергия аз рӯи 
миқдори хӯрдани кӯдак дар ҳар хӯрок ҳисоб карда 

шудааст. Барқароршавӣ аз рӯи вазн баҳо дода шуд.
Хулоса. Истеъмоли зиёди энергия, ки дар 

кӯдакони ширӣ омехта истеъмол мекунанд, ба аф-
зоиши миёнаи вазн оварда мерасонанд дар муқоиса 
бо танҳо бо F100, ки гурӯҳи аввал истеъмол ме-
кунад (онҳо аз афзоиши ҳадди аққали вазни дар 
ин марҳилаи табобат пешбинишуда зиёдтаранд).

Калимаҳои асосӣ: кӯдакон, НШВҒ, ғизо, но-
расоии ғизо, квашиаркор, дастгирии ғизоӣ, ғизои 
терапевтӣ, камғизоӣ.

ОБЗОР ЛИТЕРАТУРЫ
УДК 616-007-053.1

Ш.З. Набиева

АКТУАЛЬНОСТЬ ЗАБОЛЕВАЕМОСТИ ВРОЖДЕННЫМИ ПОРОКАМИ РАЗВИТИЯ
ГУ «Республиканский научно клинический центр педиатрии и детской хирургии» Республики 

Таджикистан

Набиева Шахноза Зохировна – соискатель ГУ «Республиканский научно клинический центр 
педиатрии и детской хирургии». E-mail: shaha.92@mail.ru. Тел.: 907-58-88-87.
________________________________________________________________________________________
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Врожденные пороки развития (ВПР) - это 
структурные, поведенческие, функциональные и 
метаболические нарушения, которые возникают 
во время внутриутробной жизни и могут быть 
идентифицированы пренатально, при рождении 
или позже в младенчестве, например, дефект слуха 
[14, 18, 31]. ВПР также именуются как врожденые 

аномалии, врожденные дефекты и врожденные 
нарушения. ВПР могут быть изолированными 
аномалиями или частью синдрома и продолжа-
ют оставаться важной причиной неонатальной и 
младенческой заболеваемости и смертности [6].

В то же время, не все наследственные болезни 
являются врожденными. Значительная часть на-
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следственных болезней развивается в более позд-
нем возрасте [10, 13]. Наследственные болезни 
встречаются в клинической практике любого спе-
циалиста. В этом случае их, как правило, класси-
фицируют с клинической точки зрения. Принци-
пы клинической классификации не отличаются 
от классификации других болезней - органный, 
системный и др. Хотя в определенной степени эта 
классификация выступает условным, поскольку 
большинство генных, а тем более хромосомных и 
геномных мутаций вызывают поражение несколь-
ких органов [18, 19, 33].

По оценкам, ежегодно рождается 7,9 миллиона 
детей с серьезными врожденными аномалиями [24]. 
Доля глобальной неонатальной смертности из-за 
этих дефектов увеличилась с 3% в 2008 г. до 4,4% 
в 2013 г. [10, 25]. К сожалению, более 90% врож-
денных аномалий происходит в странах с низким 
и средним уровнем доходов (СНСД) [1, 28]. По 
данным Европейской сети регистров населения 
для эпидемиологического надзора за врожденными 
аномалиями EUROCAT, из 5,1 миллиона рождений 
в Европейском союзе (ЕС) каждый год примерно 
127 000 (2,5%) имеют ВПР [19].

Сообщается, что он составляет всего 1,07% в 
Японии и достигает 4,3% на Тайване [30]. В США 
зарегистрировано 2-3% случаев врожденных анома-
лий при рождении. Распространенность при рож-
дении врожденных аномалий в Англии составляет 
2%, а в Южной Африке - 1,49% [9].

При наблюдении в течение 1990-1994 годов 
общая частота пороков среди живорожденных в 
странах, объединенных системой EUROCAT, коле-
балась от 8,8 в реестре Белфаста (Великобритания) 
до 30,2 в Страсбурге (Франция), составляя в целом 
19,5 на 1000 живорожденных [19]. В Калифорнии 
среди 11 местных реестров врожденных пороков 
частота ВПР равнялась 21,9, при достаточно не-
больших колебаниях между реестрами от 21,3 до 
22,4 ‰ [15].

В 90-х годах 20-го века в Европе с 1000 но-
ворожденных в 30 наблюдались врожденные ано-
малии; 3,2 имели хромосомные болезни; 7,0 - на-
следственные заболевания; то есть, общая частота 
генетической патологии равна около 40 ‰ [31].

Частота хромосомной патологии в реестрах 
EUROCAT равнялась 36,73, из них синдром Дауна 
наблюдался в 21,03 случая на 10 тыс. Новорожден-
ных. Частота тератогенных синдромов (алкоголь-
ного; в результате употребления препарату или 
варфарина; в результате материнской инфекции) 
составляла вместе 1,45 на 10 тыс. Выходов бере-
менностей [13, 19, 32]. Уровни распространенности 

синдрома Дауна колебались от <0.25 на 1000 во 
Франции, Италии и Швейцарии в> 1 на 1000 в 
Ирландии и на Мальте [19, 25]. Изучение распро-
страненности синдрома Дауна и других трисомий в 
Европе по двадцатилетний период показало увели-
чение их частоты (среди живо, мертворожденных и 
плодов, элиминировано при выявлении ВПР). Такое 
повышение авторы объясняют ростом возраста 
матерей при рождении ребенка. В живорожденных 
зафиксированы трехкратные колебания частоты 
между странами [19].

Частота ВПР у рожденных живыми в Россий-
ской Федерации, с незначительными колебаниями 
по годам, росла от 18, 8 ‰ в 1991 году. До 29,7 ‰ 
в 2002 г. [4, 6, 7].

Наиболее частыми серьезными врожденными 
патологиями являются врожденные пороки сердца, 
дефекты нервной трубки и синдром Дауна [6, 8, 9, 
18]. ВПР может быть причиной детской смертно-
сти; среди младенцев с пороками развития, которые 
не выживают, более 70% умирают в первый ме-
сяц жизни. Этиология ВПР является генетической 
(30-40%) и окружающей средой (5-10%). Среди 
генетической этиологии хромосомные аномалии со-
ставляют 6%, моногенные нарушения 25%, много-
факторные 20-30% и приблизительно от 40% до 
60% ВПР имеют неизвестное происхождение [3, 
5, 18, 25, 31]. Кровные браки были описаны как 
важный фактор, способствующий увеличению ВПР 
[1, 2, 3, 4, 5, 6, 7, 13, 33].

По данным различных авторов ВПР системы 
кровообращения имеют от 0,7% до 1,7% ново-
рожденных [5, 9, 19]. Считают, что в последние 
десятилетия величина показателя ВПР системы 
кровообращения возрастает. В России, например, 
ежегодно рождается 20-22 тысяч младенцев с та-
кими недостатками [7].

Влиятельные материнские факторы включают 
возраст, образ жизни, болезни во время беремен-
ности, дородовое наблюдение, прием лекарств и 
отказ от фолиевой кислоты в периконцептуальном 
периоде [14, 16]. Гены играют важную роль во 
многих врожденных аномалиях. Это может проис-
ходить из-за унаследованных генов, кодирующих 
аномалию, или в результате внезапных изменений 
в генах, известных как мутации.

Родительское кровное родство, предыдущие 
выкидыши и мертворождения, а также наследствен-
ные врожденные заболевания являются другими 
важными факторами в этиологии ВПР [29]. Неко-
торые этнические общины (например, евреи-аш-
кенази или финны) имеют сравнительно высокую 
распространенность редких генетических мутаций, 
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таких как кистозный фиброз и гемофилия C. Воз-
раст матери также является фактором риска ано-
мального внутриутробного развития плода. Возраст 
матери увеличивает риск хромосомных аномалий, 
включая синдром Дауна [6, 9, 11, 18].

Воздействие на мать определенных пестици-
дов и других химикатов, а также определенных 
лекарств, алкоголя, табака и радиации во время 
беременности может увеличить риск врожденных 
аномалий у плода или новорожденного. Работа или 
проживание рядом или на свалках, плавильных 
заводах или шахтах также могут быть фактором 
риска, особенно если мать подвергается воздей-
ствию других факторов риска окружающей среды 
или недостатка питания.

Материнские инфекции, такие как сифилис 
и краснуха, являются серьезной причиной врож-
денных аномалий в странах с низким и средним 
уровнем доходов.

Совсем недавно сообщалось о влиянии вну-
триутробного воздействия вируса Зика на разви-
вающийся плод. В 2015 году в Бразилии были за-
регистрированы случаи заражения вирусом Зика и 
пространственно-временное усиление микроцефа-
лии. К 2016 году Бразилия сообщила, что из 4180 
предполагаемых случаев микроцефалии 270 были 
подтверждены, 462 были исключены, а расследо-
вание 3448 все еще продолжается. Для сравнения: 
в среднем по стране регистрируется 163 случая 
микроцефалии в год. В 6 из 270 подтвержденных 
случаев микроцефалии, свидетельствующих о на-
личии инфекции Зика, органы здравоохранения и 
агентства проводят расследование и всесторонние 
исследования для подтверждения причинно-след-
ственной связи.

Недостаточность фолиевой кислоты у матери 
увеличивает риск рождения ребенка с дефектом 
нервной трубки, в то время как чрезмерное потре-
бление витамина А может повлиять на нормальное 
развитие эмбриона или плода. Так, с 2000-2001 гг. 
По 2008-2009 гг. На 14% снизилась частота изоли-
рованных пороков сердца - от 1,949 до 1,671 ‰ и 
на 10% пороков развития нервной трубки - от 1,08 
до 0,967 ‰. Объясняют такое снижение внедрени-
ем фолиевой кислоты в схему преконцепционной 
подготовки женщин, но отмечают, что размеры 
снижения выглядят непропорциональными доле 
женщин, которые употребляли фолиевую кислоту. 
Распространенность анэнцефалии не изменилась. 
Указывают также, что положительную роль в сни-
жении уровней указанной патологии могло сыграть 
сокращение доли женщин репродуктивного возрас-
та, которые курили [22].

Считают, что среди факторов, формирующих 
врожденную патологию плода, важное место при-
надлежит фенилкетонурии матери, которая вызы-
вает у плода микроцефалию, микрогнатию, пороки 
сердца, умственную отсталость и т.д.

Дефицит фолатов влияет на образование поро-
ков нервной трубки. Указывают на этиологической 
значимости эпилепсии в возникновении ВПР. В то 
же время отмечают, что для лечения эпилепсии ис-
пользуются лекарственные препараты (фенитоин), 
которые имеют тератогенное влияние на эмбрион. 
Другие антиконвульсанты, например, вальпроевая 
кислота, вследствие повреждения экспрессии ге-
нов транскрипции, вызывают образование спин-
номозговой грыжи. Потенциальным тератогеном 
выступает ретиноевая кислота, повреждая Нох-
гены, которые контролируют образование в раннем 
онтогенезе транскрипционных факторов во всех 
четырех кластерах. Среди физических факторов 
важными для формирования ВПР выступают ра-
диация и гипертермия. Алкогольный фетальный 
синдром (умственная отсталость, дефекты сердца, 
микроцефалия и др.) развивается при избыточном 
употреблении алкоголя, особенно в критические 
периоды развития плода [18].

Низкий доход может быть косвенным фак-
тором врожденных аномалий, который чаще 
встречается в семьях и странах с ограниченными 
ресурсами. По оценкам, около 94% тяжелых врож-
денных аномалий происходит в странах с низким 
и средним уровнем доходов [1, 4]. Более высокий 
риск связан с возможным отсутствием доступа 
беременных женщин к достаточному количеству 
здоровой пищи, повышенным воздействием агентов 
или факторов, таких как инфекция и алкоголь, или 
ограниченным доступом к медицинскому обслу-
живанию и обследованию. Факторы, часто связан-
ные с низким уровнем дохода, могут вызывать или 
увеличивать частоту аномального пренатального 
развития.

Можно также отметить, что благодаря сред-
ствам массовой информации и интернета само-
лечение больных стало более распространенным 
во всем мире. Ежедневно без назначений врача 
люди применяют фармакологические препараты, 
пытаясь ликвидировать симптомы различных за-
болеваний. Так, самостоятельно лечились до 80% 
пациентов во многих странах мира (в США - 86%, 
в Великобритании - 90%) [13, 19, 31].

Профилактические меры общественного 
здравоохранения направлены на снижение часто-
ты определенных врожденных аномалий за счет 
устранения факторов риска или усиления защит-
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ных факторов. Важные вмешательства и усилия 
включают:

обеспечение девочек-подростков и матерей 
здоровым питанием, включающим широкий выбор 
овощей и фруктов, и поддержанием здорового веса;

обеспечение адекватного потребления витами-
нов и минералов, и особенно фолиевой кислоты, с 
пищей для девочек-подростков и матерей;

обеспечение того, чтобы матери избегали вред-
ных веществ, особенно алкоголя и табака;

недопущение поездок беременных женщин (а 
иногда и женщин детородного возраста) в регионы, 
где наблюдаются вспышки инфекций, которые, как 
известно, связаны с врожденными аномалиями;

снижение или устранение воздействия вредных 
веществ (таких как тяжелые металлы или пестици-
ды) на окружающую среду во время беременности;

контроль диабета до и во время беременно-
сти посредством консультирования, контроля веса, 
диеты и введения инсулина при необходимости;

обеспечение того, чтобы любое облучение 
беременных женщин лекарствами или медицин-
ским излучением (например, визуализирующими 
лучами) было оправданным и основывалось на 
тщательном анализе риска и пользы для здоровья;

вакцинация детей и женщин, особенно против 
вируса краснухи;

повышение и усиление образования медицин-
ского персонала и других лиц, участвующих в со-
действии профилактике врожденных аномалий;

скрининг на инфекции, особенно краснуху, 
ветряную оспу и сифилис, и рассмотрение вопро-
са о лечении.

Медицинское обслуживание до и во время за-
чатия (до зачатия и до зачатия) включает в себя 
базовые практики репродуктивного здоровья, а 
также медико-генетический скрининг и консуль-
тирование. Скрининг можно проводить в течение 
трех перечисленных периодов:

Скрининг до зачатия может быть полезным для 
выявления тех, кто подвержен риску определенных 
расстройств или риску передать заболевание своим 
детям. Скрининг включает в себя сбор семейных 
историй и выявление носителей и особенно ценен в 
странах, где кровнородственные браки распростра-
нены. Исследования проведенные в Таджикистане 
свидетельствует о том что доля родственных бракох 
среди ВПР состовляет 23-36% от всех случаев ВПР, 
и каждый четвертый ребенок с ВПР в РТ родился 
от родственных браков. Также в ходе исследования 
было выявлено, что в РТ родственный брак явился 
фактором рождения детей с болезнью Дауна у 26% 
исследуемой группы, а врожденные пороки сердца 

составили 20% из групп женщин с родственным 
союзом [1, 2, 4, 5, 6, 9, 18, 31].

Скрининг в период зачатия: характеристики 
матери могут повышать риск, и результаты скри-
нинга следует использовать для предложения со-
ответствующей помощи в зависимости от риска. 
Это может включать обследование на предмет 
выявления молодого или преклонного возраста 
матери, а также на предмет употребления алкого-
ля, табака или других рисков. Ультразвук можно 
использовать для выявления синдрома Дауна и 
серьезных структурных аномалий в течение перво-
го триместра, а также тяжелых аномалий плода во 
втором триместре. Материнская кровь может быть 
проверена на наличие плацентарных маркеров, 
чтобы помочь в прогнозировании риска хромосом-
ных аномалий или дефектов нервной трубки, или 
на наличие свободной ДНК плода для выявления 
многих хромосомных аномалий. Диагностические 
тесты, такие как пробы ворсинок хориона и амни-
оцентез, могут использоваться для диагностики 
хромосомных аномалий и инфекций у женщин из 
группы высокого риска.

Неонатальный скрининг включает клиническое 
обследование и обследование на нарушения крови, 
метаболизма и выработки гормонов. Скрининг на 
глухоту и пороки сердца, а также раннее выявление 
врожденных аномалий могут облегчить жизненно 
важные методы лечения и предотвратить прогрес-
сирование некоторых физических, интеллектуаль-
ных, зрительных или слуховых нарушений. В не-
которых странах перед выпиской из родильного 
отделения младенцы обычно проходят скрининг на 
аномалии щитовидной железы или надпочечников.

Исследования доказали, что основные про-
филактические мероприятия по снижению рож-
дения детей с пороками развития и улучшения 
состояния здоровья беременных женщин должны 
быть направлены на совершенствование диагно-
стических технологий и решение медико-социаль-
ных проблем беременных женщин. При рождении 
новорожденного с пороками развития необходимо 
оптимизировать пути оказания помощи и даль-
нейшей реабилитации ребенка с целью снижения 
уровня смертности, заболеваемости и дальнейшей 
инвалидизации [1, 8, 17].

Несмотря на огромное бремя врожденных ано-
малий в СНСД, исчерпывающих данных по этим 
состояниям по-прежнему не хватает, поскольку 
реестры врожденных дефектов отсутствуют [11, 
19, 24].

Таким образом, прогноз у детей с ВПР во 
многом зависит от тяжести данного патологиче-
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ского процесса, сопутствующих заболеваний и ос-
ложнений, возможности хирургической коррекции 
аномалий развития, адаптационных возможностей 
новорожденного. Следовательно, многие струк-
турные врожденные аномалии можно исправить с 
хирургической помощью, а детям с функциональ-
ными проблемами, такими как талассемия (на-
следственные рецессивные заболевания крови), 
серповидно-клеточные заболевания и врожденный 
гипотиреоз (снижение функции щитовидной желе-
зы), можно назначить раннее лечение.
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ХУЛОСА
Ш.З. Набиева

АФЗАЛИЯТНОКИИ БЕМОРШАВИИ 
БЕМОРИҲОИ НУҚСОНҲОИ МОДАРЗОДӢ

Дар мақола баррасии адабиёти муосир бо 
мақсади омӯзиши масъалаҳои этиология, омилҳои 
хавф, пешгирӣ, ошкор ва табобати муосири 
нуқсонҳои модарзодӣ пешниҳод шудааст.

Тадқиқотҳо нишон доданд, ки чораҳои асосии 
пешгирикунанда оид ба коҳиш додани таваллуди 
кӯдакони дорои нуқсонҳои модарзодӣ ва солимии 
занони ҳомила бояд ба такмили технологияҳои 
ташхис ва ҳалли мушкилоти тиббию иҷтимоии 
занони ҳомила равона карда шаванд.

Калимаҳои асосӣ: кӯдакон, нуқсонҳои 
модарзодӣ, нуқсонҳо, норасоиҳои модарзодӣ, 
нуқсонҳои модарзодӣ, бемориҳои модарзодии дил.


