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Минздрав России разработал обновленный порядок оказания медицинской помощи
пациентам с наследственными и врожденными заболеваниями [1]. Согласно ему, с
2023 года на всей территории страны заработал расширенный неонатальный
скрининг на 36 заболеваний.

В этот перечень вошла спинальная мышечная атрофия (СМА) — редкое
прогрессирующее наследственное моногенное заболевание, характеризующееся
дегенерацией двигательных нейронов спинного мозга и мышечной слабостью.

Скрининг направлен на выявление жизнеугрожающей патологии на ранней стадии,
до появления первых клинических симптомов. Такой подход позволяет назначать
своевременное лечение и, по прогнозам экспертов, спасать до одной тысячи детей в
год [1, 2].

Цели расширенного скрининга включают [1, 3]:

Раннее доклиническое выявление заболеваний и их своевременное лечение с
целью профилактики ранней смерти и инвалидизации детей.
Улучшение прогноза и качества жизни новорожденных с наследственными и
врожденными заболеваниями.
Создание реестра семей — носителей патологии в генах, приводящих к
развитию наследственных заболеваний.

С перечнем медицинских учреждений, которые осуществляют расширенный
неонатальный скрининг, вы можете ознакомиться ниже.

Перечень федеральных государственных



медицинских организаций и государственных
медицинских организаций субъектов РФ,
осуществляющих расширенный неонатальный
скрининг [4]

ФГБУ «Национальный медицинский исследовательский центр акушерства,
гинекологии и перинатологии имени академика В.И. Кулакова» МЗ РФ, г.
Москва;
ФГАУ «Национальный медицинский исследовательский центр здоровья детей»
МЗ РФ, г. Москва;
ФГБОУ ВО «Ростовский государственный медицинский университет» МЗ РФ,
г. Ростов‑на‑Дону;
ФГБНУ «Медико-генетический научный центр имени академика Н.П. Бочкова»,
г. Москва;
ГБУЗ «Морозовская детская городская клиническая больница Департамента
здравоохранения города Москвы», г. Москва;
СПб ГКУЗ «Диагностический центр (медико-генетический)», г. Санкт‑Петербург;
ФГБНУ «Томский национальный исследовательский медицинский центр
Российской академии наук», г. Томск;
ФГБНУ «Научный центр проблем здоровья семьи и репродукции человека», г.
Иркутск;
ГБУЗ «Научно-исследовательский институт — Краевая клиническая больница №
1 имени профессора С.В. Очаповского» МЗ КК, г. Краснодар;
ГБУЗ «Республиканский медико-генетический центр», г. Уфа; ГБУЗ СО «Клинико-
диагностический центр «Охрана здоровья матери и ребенка», г. Екатеринбург.

Если у вашего пациента по результатам неонатального скрининга подозревают СМА,
для подтверждения диагноза может потребоваться повторная сдача крови (отправка
для подтверждения диагноза осуществляется в Федеральное государственное
бюджетное научное учреждение «Медико-генетический научный центр имени
академика Н.П. Бочкова»). В ряде случаев диагноз не подтверждается.

Максимально ранняя диагностика и своевременное лечение жизненно важны
для пациентов со СМА:

Более 90% больных со СМА 1 типа, не получавших лечения, погибнут или будут
нуждаться в постоянной вентиляции легких к двум годам [5].
Быстрое выявление заболевания имеет решающее значение для замедления
или остановки его развития, создавая условия для наилучшего ответа на
терапию [6].
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