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Статья посвящена рассмотрению проблем правового регулирования преконцепционной диагностики (пре-
концепционного скрининга, скрининга носительства), направленного на исследование носительства моно-
генных заболеваний и способствующего осуществлению потенциальными родителями информированного ре-
продуктивного выбора. Подчеркнуто, что в настоящее время в Российской Федерации отсутствует ком-
плексное правовое регулирование проведения преконцепционного скрининга, а имеющееся правовое регулиро-
вание носит фрагментарный характер. Авторы отмечают, что при разработке релевантного норматив-
но-правового регулирования необходимо учитывать целевой характер скрининга носительства (преконцеп-
ционного скрининга), который должен быть четко отграничен от так называемого оппортунистического 
скрининга, т. е. обследования без видимых причин, показаний и целей. Кроме того, будущее нормативное ре-
гулирование должно предусматривать доступность данного вида обследования для пациентов, в том числе 
его удешевление.
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Введение
В настоящее время в действующем законодатель-

стве отсутствует понятие «преконцепционная диа-
гностика (преконцепционный скрининг, скрининг 
носительства)».

В научной литературе встречается термин «скри-
нинг на наследственные заболевания», под которым 
понимают массовое обследование людей путем за-
бора образцов крови или тканей для проведения 
молекулярно-генетических исследований на кон-

кретные разновидности наследственных, т. е. гене-
тически обусловленных, заболеваний с целью их 
раннего выявления для своевременного лечения, 
профилактики инвалидности и снижения смертно-
сти населения [1]

Следует отметить, что сегодня в программы обя-
зательных обследований включены и активно про-
водятся только пренатальный и неонатальный 
скрининг на наследственные заболевания, таким об-
разом, в обследованиях принимают участие бере-
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менные женщины и новорожденные. Целью указан-
ных скринингов является нивелирование социаль-
ных последствий генетических (наследственных) за-
болеваний [2]

Что же касается скрининга носительства (пре-
концепционного скрининга), то он может быть 
определен как комплекс мероприятий, направлен-
ных на предоставление обследуемым гражданам ин-
формации о наличии у них генетических вариантов, 
несущих потенциальный риск развития наслед-
ственных заболеваний у потомства. Целью скри-
нинга носительства (преконцепционного скринин-
га) является исследование носительства моноген-
ных заболеваний.

Проведение преимплатационного тестирования 
способствует осуществлению потенциальными ро-
дителями информированного репродуктивного вы-
бора. Возможность принятия осознанного, взве-
шенного решения снижает психологическое давле-
ние на будущих родителей (зачастую связанное с не-
удачными попытками использования вспомогатель-
ных репродуктивных технологий), а также способ-
ствует не только увеличению вероятности положи-
тельных результатов применения вспомогательных 
репродуктивных технологий (ВРТ), снижению про-
изводимых финансовых затрат, но и значительному 
снижению риска рождения детей с наследственны-
ми заболеваниями.

Исходя из уже имеющихся результатов прове-
денных исследований и наличия диагностирован-
ных заболеваний у родственников I и II степени 
родства, можно выделить следующие группы обсле-
дуемых лиц:

—скрининг лиц, находящихся в группе риcка 
(обусловленный наличием родственников, 
больных наследственными заболеваниями);

—тестирование супружеских пар, имеющих в 
анамнезе репродуктивные потери;

—обследование лиц, не имеющих каких-либо 
предрасположенностей и не находящихся в 
группе риска.

Если один или оба супруга являются носителями 
наследственного заболевания, проведение преим-
платационного тестирования становится одним из 
основных инструментов, способствующих осущест-
влению эффективного репродуктивного выбора и 
достижению основной задачи — снижения риска по-
явления потомства, унаследовавшего заболевание.

На сегодняшний день представляется возможным 
(благодаря современным генетическим технологиям) 
разработать индивидуальный подход для конкретной 
семьи и реализовать его в рамках применения вспо-
могательных репродуктивных технологий. Особое 
значение осуществление индивидуального подхода 
имеет при наличии заболеваний, обладающих высо-
кой пенетрантностью и экспрессивностью.

Преконцепционный скрининг как медицинская 
услуга

Необходимо констатировать наличие пробела в 
правовом регулировании в Российской Федерации 

геномной диагностики в целом и соответствующих 
скринингов в частности. В том числе отсутствует 
комплексное правовое регулирование проведения 
скрининга носительства (преконцепционного скри-
нинга — диагностики). Имеющееся правовое регу-
лирование носит фрагментарный характер и пред-
ставлено следующими нормативными актами:

—Федеральный закон от 21.11.2011 № 323-ФЗ 
«Об основах охраны здоровья граждан в Рос-
сийской Федерации», в части 1 ст. 51, закре-
пляющий за гражданином право прохождения 
медико-генетического обследования в целях 
предупреждения возможных наследственных 
и врожденных заболеваний у потомства [3] 
При этом порядок и условия реализации ука-
занного права не раскрываются;

—Семейный кодекс Российской Федерации от 
29.12.1995 № 223-ФЗ (СК РФ). Ст. 15 СК РФ 
предусмотрена возможность для лиц, вступаю-
щих в брак (исключительно на добровольной 
и безвозмездной основе), пройти медицинское 
обследование, а также консультирование по 
медико-генетическим вопросам и вопросам 
планирования семьи;

—приказ Минздрава России от 21.04.2022 
№ 274н «Об утверждении Порядка оказания 
медицинской помощи пациентам с врожден-
ными и(или) наследственными заболевания-
ми», предусматривающий проведение медико-
генетического консультирования на основе ре-
зультатов цитогенетических исследований, 
пренатального скрининга, неонатального 
скрининга на врожденные и(или) наследствен-
ные заболевания, селективного скрининга на 
наследственные заболевания обмена веществ, 
расширенного неонатального скрининга на 
врожденные и(или) наследственные заболева-
ния, молекулярно-генетические исследования 
при часто встречающихся формах наслед-
ственной патологии, а также предусматривает 
оказание пациентам и их семьям медицинской 
помощи с применением новых сложных 
и(или) уникальных, а также ресурсоемких ме-
тодов диагностики;

—приказ Минздрава России от 20.10.2020 
№ 1130н «Об утверждении Порядка оказания 
медицинской помощи по профилю „акушер-
ство и гинекология“». Преконцепционная под-
готовка (пунктом 68 указанного акта) обозна-
чена в качестве одной из целей осуществления 
профилактического медицинского осмотра;

—ряд актов, принимаемых на уровне субъектов 
Российской Федерации. В качестве примера 
можно привести распоряжение Правительства 
Санкт-Петербурга от 27.12.2022 № 27-рп «Об 
утверждении региональной программы „Обе-
спечение расширенного неонатального скри-
нинга в Санкт-Петербурге на 2023—2025 го-
ды“», которое предусматривает осуществле-
ние преконцепционного консультирования и 
диагностики в семьях с отягощенным генети-
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ческим анамнезом, а также преконцепционно-
го консультирования семей без отягощенного 
генетического анамнеза в числе видов деятель-
ности, осуществляемых в качестве профилак-
тических мер, направленных на предотвраще-
ние рождения детей с тяжелыми наследствен-
ными заболеваниями    17, и другие акты субъек-
тов Российской Федерации, которыми утвер-
ждаются региональные программы по соот-
ветствующему направлению.

Одной из ключевых проблем, связанных с право-
вым регулированием и организацией проведения 
скрининга носительства (преконцепционного скри-
нинга), является неопределенность его статуса 
именно в качестве медицинской услуги.

Так, в приказах Минздрава России от 19.08.2021 
№ 866н «Об утверждении классификатора работ 
(услуг), составляющих медицинскую деятельность» 
и от 13.10.2017 № 804н «Об утверждении номенкла-
туры медицинских услуг» (далее — Номенклатура) 
скрининг носительства (преконцепционный скри-
нинг) не указан. Вместе с тем в Номенклатуре обо-
значен «скрининг наследственно обусловленных за-
болеваний обмена», который является широким по-
нятием и включает различные виды скрининга, за 
исключением неонатального скрининга, скрининга 
беременных женщин, а также скрининга-исследова-
ния риска заболеваний артерий нижних конечно-
стей, рассматривающийся как самостоятельная ме-
дицинская услуга.

На практике скрининг носительства (преконцеп-
ционный скрининг) включает комплекс действий: 
до тестового информирования, обязательное ин-
формированное добровольное согласие на тестиро-
вание, лабораторное генетическое исследование и 
послетестовое медико-генетическое консультирова-
ние при выявлении у потенциальных родителей ри-
ска появления детей с генетическими заболевания-
ми.

В Номенклатуре в качестве самостоятельных ме-
дицинских услуг обозначены различные виды моле-
кулярно-генетических исследований (в том числе с 
использованием метода секвенирования), а также 
прием и консультация врача-генетика, иных врачей.

Учитывая легальное определение медицинской 
услуги, закрепленное п. 4 ст. 2 Федерального закона 
от 21.11.2011 № 323-ФЗ «Об основах охраны здоро-
вья граждан в Российской Федерации» и включаю-
щее в том числе медицинское вмешательство или 
комплекс медицинских вмешательств, направлен-
ных на профилактику заболеваний, а также значи-
мости проведения скрининга носительства (прекон-
цепционного скрининга) для определения диапазо-
на репродуктивных возможностей будущих родите-

лей, необходимо рассмотреть возможность включе-
ния указанного вида скрининга в номенклатуру ме-
дицинских услуг.

Для дальнейшего совершенствования норматив-
но-правового регулирования проведения скрининга 
носительства (преконцепционного скрининга) как 
медицинской услуги необходимо принять во внима-
ние следующее:

1. Проведение скрининга носительства как про-
филактического мероприятия предполагает провер-
ку «генетического» здоровья лиц следующих катего-
рий: граждан, планирующих рождение ребенка 
естественным путем или с использованием про-
грамм ВРТ (потенциальных родителей); доноров ре-
продуктивного материала; потенциальных родите-
лей, имеющих детей с установленным наследствен-
ным заболеванием или репродуктивные потери с 
установленной генетической причиной; потенци-
альных родителей, родственниками I—II степени 
родства которых являются лица с установленным 
наследственным заболеванием; потенциальных ро-
дителей, среди которых хотя бы один является уста-
новленным носителем наследственного заболевания 
(группа высокого риска). Вместе с тем проведение 
скрининга носительства не исчерпывается лишь 
указанными категориями граждан. Подобного рода 
обследование может быть распространено на пред-
ставителей иных групп населения, которые не пла-
нируют стать родителями в ближайшее время, но 
проведение скрининга носительства как меры пер-
вичной профилактики в отношении которых необ-
ходимо для оценки их репродуктивного потенциала 
(обследование школьников старших классов в рам-
ках популяционного скрининга).

2. Проведение скрининга носительства (прекон-
цепционного скрининга) должно основываться на 
принципе добровольности с учетом концепции от-
ветственного родительства. При этом вопрос о фор-
мах финансовой поддержки проведения скрининга 
носительства требует дополнительной проработки.

3. Скрининг носительства (преконцепционный 
скрининг) напрямую связан с применением и эф-
фективностью ВРТ в целом и экстракорпорального 
оплодотворения в частности.

При разработке релевантного нормативно-пра-
вового регулирования необходимо учитывать целе-
вой характер скрининга носительства (преконцеп-
ционного скрининга)    18, который должен быть чет-
ко отграничен от так называемого оппортунистиче-
ского скрининга, т. е. обследования без видимых 
причин, показаний и целей.

Также необходимо учитывать, что преконцепци-
онный скрининг должен быть тесно взаимосвязан с 
последующими видами обследований, например 
пренатальным тестированием, включающим неин-
вазивный пренатальный скрининг и инвазивную 
пренатальную диагностику, и др.

17 Указанные виды деятельности встречаются также в Распоряже-
нии Правительства Московской области от 19.12.2022 № 1269-РП 
«Об утверждении региональной программы Московской области 
„Обеспечение расширенного неонатального скрининга“» на 2023—
2025 годы», Постановлении Правительства Ленинградской области 
от 09.12.2022 № 905 «Об утверждении региональной программы 
„Обеспечение расширенного неонатального скрининга“» и др.

18 Целью проведения скрининга носительства (преконцепцион-
ного скрининга) является рождение здорового ребенка или осоз-
нанное родительство с пониманием всех генетических рисков.
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В контексте проведения преконцепционной диа-
гностики, а также преимплантационного генетиче-
ского тестирования важно определить критерии и 
механизмы реализации выбора конкретных заболе-
ваний (с учетом тяжести и вероятности дальнейшей 
инвалидизации будущего ребенка в случае манифе-
стации такого заболевания), которые смогут в раз-
умной степени ограничить реализацию свободы ре-
продуктивного выбора будущих родителей и пре-
дотвратить возникновение ситуаций, когда при ис-
пользовании ВРТ будущие родители будут прини-
мать решение о прерывании беременности лишь на 
основании того, что по результатам скрининга (с 
определенной степенью вероятности) в неонаталь-
ном периоде или позже у ребенка могут проявиться 
особенности здоровья, которые не влекут инвали-
дизации и не несут угрозы жизни и которые воз-
можно скорректировать.

4. Скрининг носительства (преконцепционный 
скрининг) предполагает включение обязательных и 
дополнительных заболеваний. При этом скрининг 
на обязательные заболевания необходимо прово-
дить во всех субъектах Российской Федерации, фе-
деральных территориях и для всех этнических 
групп. Скрининг на дополнительные заболевания 
проводят с учетом этнической принадлежности и 
региональных особенностей.

5. Целесообразным представляется, что скрининг 
носительства для доноров репродуктивного матери-
ала должен быть обязательным (так по аналогии с 
положениями приказа Минздрава России от 
31.07.2020 № 803н «О порядке использования вспо-
могательных репродуктивных технологий, противо-
показаниях и ограничениях к их применению» (за-
регистрировано в Минюсте России 19.10.2020 
№ 60457). Данный акт содержит положения, в соот-
ветствии с которыми обследование донора спермы 
должно в том числе включать медико-генетическое 
обследование).

6. Популяризация и включение скрининга носи-
тельства (преконцепционного скрининга) в но-
менклатуру (перечень) медицинских услуг предпо-
лагает изменение программы подготовки врачей (в 
первую очередь врачей-генетиков, врачей акуше-
ров-гинекологов и других специалистов), включе-
ние в образовательные программы дисциплины или 
модулей, охватывающих проблематику скрининга 
носительства.

7. При решении организационных и правовых 
проблем, связанных с проведением и распростране-
нием скрининга носительства (преконцепционного 
скрининга), необходимо использовать позитивные 
результаты пилотных научных проектов скрининга 
носительства, проводимых в федеральных научных 
медицинских организациях и образовательных ор-
ганизациях высшего образования, осуществляю-
щих научную и медицинскую деятельность, а также 
в научно-исследовательских центрах Российской 
академии наук.

Так, Правительством Санкт-Петербурга в рамках 
реализации проекта Всемирной организации здра-

воохранения «Здоровые города» с конца 2019 г. реа-
лизуется медико-социальная программа «Сертифи-
кат молодоженов»   19.

В рамках данной программы в течение года по-
сле регистрации брака супружеским парам предо-
ставляется возможность пройти обследование в со-
ответствующих центрах (центрах мужского и жен-
ского здоровья). Одна из основных целей проведе-
ния обследования (в первую очередь генетическо-
го) — выявление носительства наследственных за-
болеваний, приводящих к инвалидизации и сокра-
щению продолжительности жизни, а также преду-
преждение рождения больного потомства.
Преконцепционный скрининг как разновидность 

научных исследований
Скрининг носительства на сегодняшний день 

представляет собой комплекс мероприятий, направ-
ленных на предоставление обследуемым гражданам 
информации о наличии у них генетических вариан-
тов, несущих потенциальный риск развития наслед-
ственных заболеваний у потомства.

Указанный комплекс мероприятий включает два 
основных этапа: осуществление исследования и 
консультирование, как предварительное, направ-
ленное на определение методов исследования, так и 
последующее — по результатам исследования. Само 
исследование (исследования) представляет собой 
сложные диагностические услуги, в том числе вклю-
чает лабораторные исследования.

Данные диагностические услуги, и прежде всего 
лабораторные исследования, зачастую являются ре-
зультатами разработки технологий, напрямую не 
связанных непосредственно со скринингом носи-
тельства, т. е. являются результатом научной дея-
тельности, следствием опережающего развития ис-
следовательских проектов в сфере генетики (и дру-
гих сферах) и внедрения их результатов в медицин-
скую практику.

В данном случае речь идет о переносе последних 
достижений (результатов фундаментальных иссле-
дований) в различных сферах (в том числе немеди-
цинских) информатики, молекулярной и клеточной 
биологии, физиологии, генетики, биоинформатики 
и других областях знаний в клиническую практику 
для быстрой и эффективной разработки и примене-
ния новых диагностических инструментов в целях 
увеличения эффективности оказания медицинской 
помощи населению (включая профилактические 
мероприятия), т. е. о трансляционной медицине.

Распоряжение Правительства Российской Феде-
рации от 28.12.2012 № 2580-р «Об утверждении 
Стратегии развития медицинской науки в Россий-
ской Федерации на период до 2025 года» определяет 
переход к трансляционной медицине как одну из за-
дач повышения качества и доступности медицин-
ской помощи путем развития медицинской науки и 
внедрения в практику инновационных технологиче-

19 Сертификат молодоженов. Режим доступа: https://gu.spb.ru/
news/sertifikat-molodozhyenov/ (дата обращения 26.01.2024).
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ских решений. В указанном акте обозначен один из 
основных принципов трансляционной медицины — 
быстрое доведение результатов научных исследова-
ний до медицинского продукта (тест-системы, при-
бора).

В соответствии с распоряжением Правительства 
Российской Федерации от 31.12.2020 № 3684-р «Об 
утверждении Программы фундаментальных науч-
ных исследований в Российской Федерации на дол-
госрочный период (2021—2030 годы)» трансляцион-
ная медицина рассматривается как процесс совер-
шенствования технологий профилактики, диагно-
стики и лечения с последующим внедрением в прак-
тику.

Так, результаты пилотных научных проектов 
скрининга носительства, проводимые в федераль-
ных научных медицинских организациях и государ-
ственных образовательных организациях высшего 
образования, осуществляющих научную и медицин-
скую деятельность, а также в научно-исследователь-
ских центрах Российской академии наук, могут 
стать основой для оценки практической значимости 
данного вида генетического обследования.

Поскольку речь идет о внедрении результатов 
исследования в различных областях, то и осущест-
вление диагностической услуги (особенно лабора-
торных исследований) должна выполнять междис-
циплинарная команда. Необходимо соблюдать ба-
ланс интересов всех членов таких междисциплинар-
ных команд, не устанавливая приоритетов для ка-
кой-либо группы.

Осуществление таких исследований невозможно 
без биологов-генетиков, биологов-биоинформати-
ков, врачей-генетиков, врачей иных специально-
стей, врачей-лабораторных генетиков и других 
«смежных» специалистов.

Для опережающего развития технологий профи-
лактики и внедрения их результатов в медицинскую 
практику необходимо сфокусировать особое внима-
ние на подготовке кадров, которыми будут уком-
плектованы генетические лаборатории. Типы гене-
тических лабораторий и их кадровый состав долж-
ны стать ориентиром для государственного заказа 
на подготовку подобных специалистов.

Также необходимо создание системы междисци-
плинарной подготовки специалистов (программ 
для биологов на базе медицинских вузов и про-
грамм для медиков на базе биологических факульте-
тов соответствующих вузов). Следует инициировать 
подготовку профессионального стандарта биолог-
генетик, биолог-биоинформатик и др. Соответ-
ственно, должны быть определены категории долж-
ностей для работы таких специалистов в медицин-
ских организациях. Необходимо также осуще-
ствить корректировку Приказа № 206н Минздрава 
России о квалификационных требованиях к биоло-
гам, которые работают в клинико-диагностических 
и генетических лабораториях, соответствующих 
спектру компетенций, которыми должны обладать 
лица с биологическим образованием, работающие в 

биомедицинском направлении, расширить список 
профилей магистратуры.

Необходимо инициировать подготовку базовых 
образовательных модулей по этическим и правовым 
вопросам в сфере генетических технологий, а также 
поддержать инициативу создания междисципли-
нарных сквозных модулей, описывающих возник-
новение патологических и клинических процессов 
при генетических нарушениях для формирования 
базовых знаний и компетенций при подготовке вра-
чей.

Также можно отметить, что программы обуче-
ния медико-биологическим дисциплинам в меди-
цинских вузах должны включать не только научный 
трек образования, но и подготовку специалистов с 
компетенциями в доклинической и клинической 
разработке, обеспечить создание и внедрение на 
всех уровнях биологического и медицинского обра-
зования базовых практических занятий для биоло-
гов и медиков в образовательных лабораториях.

Верность толкования результатов генетических 
исследований зависит от полноты знаний о геноме 
человека. Огромное значение для получения досто-
верных и наиболее точных результатов имеет нали-
чие соответствующих образцов для осуществления 
сравнительного анализа. Для выявления отклоне-
ний от нормы необходимо наличие референсных 
образцов. Осложняет ситуацию отсутствие доступа 
к зарубежным базам данных. Необходимо уделить 
внимание созданию отечественных баз данных о ге-
нетических вариантах в геноме и их патогенности, а 
также установить режим доступа к имеющимся об-
ширным базам данных референсного генома 
(РОСНЕФТЬ, ЦСП и др.).

Поскольку результатом научных исследований в 
отношении сложных диагностических услуг, таких 
как скрининг носительства, является создание той 
или иной технологии, то возникают вопросы защи-
ты права на результаты интеллектуальной деятель-
ности.

Неверное их оформление может привести к 
ограничению возможности использования или не-
возможности получения прибыли от реализации та-
кой технологии, которая необходима для поддержа-
ния исследователей. Также осложняет процесс 
оформления тот факт, что соответствующие, в том 
числе контролирующие органы, занимающиеся 
проблемами доступа к медицинским технологиям и 
инновациями в этой области, многочисленны и раз-
нотипны. Кроме того, следует учитывать существо-
вание множества структур, функционирующих на 
национальном, региональном и международном 
уровнях.

Так, национальные регулирующие институты, в 
обязанности которых входит выявление небезопас-
ных или неэффективных диагностических услуг и 
защита от них населения, вынуждены использовать 
для обоснования выводов относительно безопасно-
сти и эффективности тех или методик данные, полу-
ченные в результате различных исследований, в раз-
личных юрисдикциях. Такие сведения могут иметь 
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различный правовой режим и охраняться как наци-
ональными, так и международными актами или ак-
тами интеграционных объединений.

Исследователям, не обладающим специальными 
знаниями, сложно выбрать оптимальную форму за-
щиты интеллектуальной собственности, разобрать-
ся, следует ли оформить патент, ноу-хау или вос-
пользоваться иной формой.

Необходимо принимать во внимание, что пол-
ный спектр заболеваний на сегодняшний день не 
определен и не все мутации в гене, связанном с за-
болеванием, являются патогенными.

Преконцепционный скрининг представляет со-
бой анализ не только генов, но и хромосом; для эф-
фективного определения возможных патологий и 
преодоления репродукционных проблем важно 
проводить скрининг носительства с рядом иных об-
следований.

Безусловно, необходима совместная работа ряда 
специалистов: иммунологов, эндокринологов, гене-
тиков и др., поскольку только совместная работа 
специалистов различных областей позволит досто-
верно выявить причины бесплодия, невынашива-
ния и других проблем. Необходима разработка сво-
еобразного протокола обследования: какие специа-
листы, на каком этапе какие исследования должны 
осуществить. Порядок этот должен зависеть от кон-
кретной ситуации. В противном случае полную кар-
тину репродуктивного здоровья будущих родителей 
получить не удастся.

Помимо анализа кариотипа и тестирования на 
носительство наследственных заболеваний, важное 
значение имеет выявление у женщины заболеваний, 
осложняющих беременность, развитие плода, роды 
и послеродовой период (гестозы, привычное не-
вынашивание, фето-плацентарная недостаточность 
и др.). Например, непосредственно для гинеколо-
гов и эндокринологов большой интерес представля-
ет тестирование наследственной предрасположен-
ности к эндометриозу, аденомиозу, остеопорозу и 
другим заболеваниям [4].

Следует учитывать наличие так называемых му-
таций de novo, когда мутации возникают в процессе 
сперматогенеза или оогенеза, но отсутствуют у ро-
дителей.

Сама по себе преконцепционная диагностика не 
способна гарантировать полностью исключение 
развития патологий у ребенка. Следовательно, 
скрининг носительства должен стать первым, но не 
единственным звеном в системе профилактических 
тестирований, наравне с преимплантационной диа-
гностикой, пренатальными скринингами, неона-
тальной диагностикой. Таким образом, необходимо 
ставить вопрос о формировании взаимосвязанного 
комплекса мероприятий, который на основании со-
вокупности результатов различного рода исследова-
ний, в том числе генетических (прогностическое ге-
нетическое тестирование), позволит подобрать оп-
тимальные вспомогательные репродуктивные тех-
нологии, выносить и родить здорового ребенка 

(предотвратить появление на свет больного ре-
бенка).

Заключение
В плане научной деятельности для осуществле-

ния скрининга носительства имеет значение не 
только разработка самой технологии, но и ее после-
дующее совершенствование, в том числе направлен-
ное на удешевление стоимости того или иного ис-
следования, так как большое значение имеет не 
только возможность диагностирования наличия то-
го или иного генетического варианта, несущего по-
тенциальный риск развития наследственных забо-
леваний у потомства, но и доступность указанной 
технологии, в том числе с точки зрения финансиро-
вания затрат на применение. Необходимо не только 
научиться диагностировать, но и сделать эту проце-
дуру максимально доступной, совершенствуя техно-
логию диагностики. Снижение стоимости позволит 
расширить охват скрининга носительства, не огра-
ничивая его только группами риска, что приведет к 
уменьшению числа случаев рождения детей, страда-
ющих наследственными заболеваниями, и позволит 
осуществить экономию бюджетных средств.

Скрининг носительства лежит в основе свободы 
репродуктивного выбора. Будущие родители на его 
основе могут принять осознанное решение, осно-
ванное на результатах передовых научных исследо-
ваний, внедренных для разработки и применения 
новых диагностических инструментов, увеличения 
эффективности оказания медицинской помощи на-
селению.
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