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интактные копии генов ETV6 и RUNX1. В разных субклонах могли выявляться все вышеописанные аберрации 
или их сочетания.

Полученные данные по вторичным повторяющимся аберрациям генов ETV6 и RUNX1 в ETV6/RUNX1(+) В-ОЛЛ 
в целом соответствуют литературным данным о частоте встречаемости и их роли в прогрессии заболевания. Наи-
более частой аберрацией является делеция дополнительной копии гена ETV6, которую считают одним из основных 
дополнительных изменений, необходимых для развития данного типа лейкоза. Другие количественные изменения 
генов ETV6 и RUNX1 могут выявляться при прогрессии заболевания (как гены транскрипционных факторов).

Рисунок – Распределение наиболее часто встречаемых дополнительных хромосомных аберраций  
и их комбинации при ETV6/RUNX1-положительных В-ОЛЛ у детей
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Проведен анализ данных о частоте встречаемости spina bifida в Республике Беларусь у детей за 2008–
2015 гг. Ежегодно регистрируется в среднем 104 случая, популяционная частота – 0,91 % о, эффективность 
пренатальной диагностики в среднем за данный период – 82,7 %. Объектом исследования выступали вопро-



сы этиологии, патогенеза, диагностики spina bifida, а также статистическая документация детей с диагнозом 
spina bifida в Республике Беларусь.

The analysis of the data on the incidence of children’s spina bifida in Belarus during 2008–2015 has been 
carried out. An average of 104 cases have been registered, with the population frequency of 0,91 ‰. The efficiency 
of prenatal diagnostics for the same period is on average 82,7 %. The questions of etiology, pathogenesis, diagnostics 
of spina bifida, as well as statistical documentation on children diagnosed with spina bifida Belarus have been the 
object of research. 
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Высокий вклад врожденных пороков развития (ВПР) в показатели младенческой и детской заболеваемо-
сти, инвалидности и смертности приводит к серьезным экономическим и социальным проблемам, что ставит их 
профилактику одной их наиболее актуальных проблем в мире. Spina bifida – врожденный порок развития (ВПР) 
позвоночника и спинного мозга, обусловленный дефектом формирования и замыкания дужек позвонков. Spina 
bifida – порок развития позвоночника и спинного мозга, относится к дефектам нервной трубки, подразделяется 
на spina bifida occulta (скрытая spina bifida), менингоцеле и миеломенингоцеле (spina bifida cystica). Все формы 
spina bifida имеют различные проявления и различную степень тяжести – от стертых форм до грубых дефектов 
с расщеплением позвоночника. Этиология spina bifida мультифакториальна, имеют значение как наследственные, 
так и средовые факторы. Считается, что примерно 70 % случаев этой формы порока связаны с алиментарным или 
генетически обусловленным дефицитом фолиевой кислоты. Популяционная частота (ПЧ) spina bifida колеблется 
в разных странах, составляя в среднем 0,2–2,0 на 1000 новорожденных. [1,2]

Для слежения за частотой и динамикой ВПР в Беларуси, как и во многих других странах, созданы компьюте-
ризированные системы мониторинга. Белорусский регистр ВПР (БР ВПР) функционирует с 1979 г. Учет пороков 
в БР ВПР осуществляется в масштабах республики в соответствии с приказом Министерства здравоохранения 
Республики Беларусь «О совершенствовании учета врожденных аномалий (пороков развития) у ребенка (плода)» 
№ 1172 от 01.11.2010 г. 

Цель данного исследования – оценить количество случаев, ПЧ и эффективность пренатальной диагностики 
(ЭПД) всех форм пороков и spina bifida в республике за 2008–2016 гг. с использованием базы данных БР ВПР. 

Показано, что за указанный период в республике ежегодно в среднем регистрировалось 3696 случаев всех 
форм ВПР, в том числе у живорожденных – 2854, у мертворожденных – 22. По генетическим показаниям, с не-
курабельными пороками у плода, ежегодно в среднем прерывалось 843 беременности. ПЧ – количество пороков 
на 1000 рождений, всех форм ВПР составила 32,4 ‰, ЭПД – отношение пренатально диагностированных ВПР 
к общему количеству выявленных аномалий, – 22,8 %. За этот же период в республике ежегодно в среднем выяв-
лялось 104 случая spina bifida, в том числе у живорожденных – 17, у мертворожденных – 1, у плодов – 86. Случаи 
spina bifida составляют от общего количества всех форм ВПР 2,8 %. ПЧ этой формы порока – 0,91 ‰, ЭПД – 
82,7 %. ЭПД spina bifida показывает высокую выявляемость в пренатальном периоде этого тяжелого, инвалидизи-
рующего, требующего оперативного вмешательства порока. Пренатальное выявление и элиминация пораженных 
плодов снижают ПЧ spina bifida с 0,91 ‰ до 0,15 ‰ (17 случаев порока у живорожденных).

Полученные результаты свидетельствуют о том, что применение в республике эффективных программ про-
филактики развития порока у плода, включающих фолиевую кислоту, прегравидарной и в первом триместре 
беременности, применение высокотехнологичных визуализирующих методов пренатальной диагностики предот-
вращают рождение детей со spina bifida и снижают распространенность этого порока в популяции. 
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