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Аннотация. Цель – определить основные направления концепции комплексного клинического и эпидеми-
ологического изучения пороков развития у детей на территории одного из центров химической промышленно-
сти Сибирского федерального округа для совершенствования многоуровневой программы их профилактики. 
Проведено комплексное ретроспективное аналитическое исследование результатов многолетнего монито-
ринга всех случаев пороков развития у детей и плодов на территории города Омска и анализ отечественной 
и зарубежной литературы по вопросам терминологии, классификации, эпидемиологии и профилактики ши-
рокого спектра врожденных пороков. Выявлены многочисленные аспекты мультидисциплинарной проблемы 
врожденных пороков развития – от вопросов терминологии, классификации и регистрации до отсутствия ком-
плексных регионально-ориентированных и персонифицированных стратегий их профилактики, предложены 
пути их решения. Особое внимание уделено первичной профилактике пороков развития и взаимодействию пе-
диатров с врачами-генетиками, эпидемиологами и гигиенистами, а также педагогами детских образовательных 
учреждений.
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Abstract. The study aims to determine the main directions of the concept of a comprehensive clinical and epi-
demiological study of malformations in children living on the territory of one of the centers of the chemical industry 
of the Siberian Federal District in order to improve a multi–level program for their prevention. A comprehensive ret-
rospective analytical study of the results of the Omsk long-term monitoring of all cases of malformations in children 
and fetuses was conducted, as well as an analysis of domestic and foreign literature on terminology, classification, 
epidemiology, and prevention of a wide range of congenital malformations. The analytical review revealed numer-
ous aspects of the problem of congenital malformations, ranging from issues of terminology, classification, and 
registration to the lack of comprehensive, region-oriented, and personalized strategies for their prevention. The au-
thors present the main aspects of the multidisciplinary problem of congenital malformations and offer solutions. 
The importance of primary prevention of malformations is emphasized, as is the interaction of pediatricians with 
geneticists, epidemiologists, hygienists, and teachers in children’s educational institutions.
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ВВЕДЕНИЕ
Проблема врожденных пороков развития (ВПР) 

у детей и плодов давно вышла за рамки педиатри-
ческой науки и практики среди отечественного 
и мирового медицинского сообщества и продолжает 
оставаться нерешенной [1, 2]. Актуальность их мно-
говекторного изучения связана с ростом показателей 
рождаемости и инвалидизации детей с ВПР на попу-
ляционном уровне. Кроме того, рождение ребенка 
с ВПР приводит к тому, что как минимум один из ра-
ботоспособных членов семьи «выпадает» из процесса 
общественного производства, не говоря о больших 
моральных и материальных проблемах [3].

Несмотря на развитие службы перинатальной по-
мощи, реализацию вторичной профилактики рожде-
ния детей с ВПР – элиминацию плодов с дефектами 
развития, на территории г. Омска, было отмечено не-
равномерное увеличение по отдельным группам по-
казателей частоты рождения детей с дефектами раз-
вития, дифференцированное по территориальному 
принципу [4, 5].

Одной из причин роста числа детей и плодов 
с дефектами развития является, вероятно, накопление 
в геноме человека и передача патологических мута-
ций потомству [6, 7], а также усиление роли экзоген-
ных причин, связанных с действием на организм буду-
щих родителей факторов внешней среды [8, 9].

Цель – определить основные направления кон-
цепции клинико-эпидемиологического изучения ВПР 
у детей и плодов на территории центра нефтепере-
работки и химической промышленности (г. Омск) для 
совершенствования на современном этапе многоу-
ровневой программы их профилактики на популяци-
онном и индивидуальном уровне.

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ

Материалами исследования послужили источники 
отечественной и зарубежной литературы по вопросам 
терминологии, классификации, эпидемиологии и про-
филактики широкого спектра ВПР. Кроме того, прове-
дено комплексное ретроспективное аналитическое 
исследование результатов непрерывного многолетне-
го мониторинга ВПР в г. Омске.

РЕЗУЛЬТАТЫ И ИХ ОБСУЖДЕНИЕ

Всесторонний анализ данных специальной лите-
ратуры определил основные аспекты проблемы: от 
вопросов определения понятия и классификации 
ВПР до отсутствия программ их профилактики с уче-
том роста патологии в регионах с развитой химиче-
ской и нефтеперерабатывающей промышленностью 
при условии неблагоприятных климатогеографиче-
ских условий территории проживания населения 
и с учетом существующих возможностей системы 
организации медицинской помощи по профилактике 
ВПР [10–12].

Для полного учета, систематизации и корректного 
анализа показателя общей частоты всех ВПР у детей 
и плодов необходимо четкое понимание определения 
термина «врожденные пороки развития», дифферен-
цированное от термина «врожденные аномалии». Так, 
аномалии развития (дисморфогенетические вариан-
ты, стигмы дисэмбриогенеза, малые аномалии разви-
тия) представляют собой отклонения от нормально-
го строения органа. Однако, в отличие от ВПР, они не 
нарушают его функции и не требуют хирургической 
коррекции по медицинским показаниям. Опреде-
ление, которое следует сформулировать с позиций 
авторов, может трактовать ВПР как стойкие морфо-
функциональные нарушения (отклонения от нормы), 
сопровождающиеся высоким риском инвалидизации 
и смертности от декомпенсации деятельности орга-
нов и систем организма, нарушением качества жизни 
пациента и его ближайшего окружения и необходимо-
стью в хирургической коррекции.

Частота ВПР, так же, как и значения их общего по-
казателя, на территориях наблюдения варьирует. Это, 
на наш взгляд, обусловлено выбором специалистами 
в ряде стран различного по возрасту контингента па-
циентов для включения в материалы исследования, 
возможностями ранней диагностики, а также разными 
классификациями по отдельным группам ВПР.

Несмотря на действующую Международную клас-
сификацию болезней и международные регистры 
ВПР, в публикациях представлены разные значения 
показателей общей частоты ВПР в связи с различным 
содержанием структуры учитываемых пороков. Как 
пороки авторы зачастую учитывают аномалии разви-
тия и вносят их в общую структуру ВПР. Кроме того, 
в некоторых случаях авторы учитывают ВПР толь-
ко у госпитализированных детей или только пороки 
у детей, состоящих на учете у специалистов в дет-
ских поликлиниках и центрах, без учета аномальных 
мертворожденных младенцев и элиминированных 
плодов. Так, ряд пороков костно-мышечной систе-
мы, многие пороки сердца и магистральных сосудов 
определяют высокие показатели и ведущие позиции 
в структуре ВПР у новорожденных и детей первых 
месяцев жизни. Однако коррекция и разные исходы 
этих пороков развития в последующие периоды дет-
ства будут вносить коррективы в значения общего 
показателя и структуру ВПР. Международные реги-
стры, в частности EUROCAT, для наблюдения за пато-
логией во времени и по территориальному принципу 
используют только группу пороков «обязательного 
учета и регистрации»: это 20 форм пороков развития 
и синдром Дауна. Модераторы регистров утвержда-
ют, что эти формы ВПР «легко выявляются в родиль-
ном доме» и имеют высокий уровень летальности, 
а показатель общей частоты ВПР определяется сово-
купностью числа случаев означенных вариантов для 
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учета патологии на территории наблюдения и во вре-
мени [13, 14]. В то же время, несмотря на универсаль-
ность подхода к учету так называемых «модельных 
форм», ограниченный выбор пороков развития для 
мониторирования ситуации не позволяет составить 
полное представление об эпидемиологических про-
явлениях значительно более широкого спектра ВПР 
у детей и плодов.

На территории г. Омска с 1956 г. сотрудниками 
кафедры педиатрии Омского государственного уни-
верситета проводится непрерывный научный монито-
ринг ВПР у детей и плодов [15, 16]. Результаты клини-
ко-эпидемиологического мониторинга врожденных 
и наследственных заболеваний, по сути, сформиро-
вали одно из научных направлений кафедры в целом 
и подтвердили значимость клинической эпидемиоло-
гии как универсальной науки. Особую важность мони-
торинговым исследованиям придает то обстоятель-
ство, что г. Омск является крупнейшим в Сибирском 
федеральном округе центром химической и нефте-
перерабатывающей промышленности. Проводится 
максимально полный учет и регистрация всех случа-
ев пороков развития у живорожденных и мертворо-
жденных детей и плодов. Источниками информации 
для мониторинга является первичная документация 
из всех медицинских организаций, где впервые был 
поставлен точный диагноз порока развития. Получен-
ные сведения заносятся в специально разработанный 
автоматизированный регистр, который постоянно по-
полняется новыми данными. Разработанный регистр 
обеспечивает надежное хранение информации, ис-
ключая такие изъяны организации мониторинга, как 
возможность повторной регистрации случаев ВПР 
у одного и того же ребенка, невключение в базу дан-
ных случая ВПР у ребенка после коррекции врожден-
ного дефекта или переезда пациента с ВПР в другой 
регион, отсутствие достоверной информации о коли-
честве детей и плодов с ВПР.

Следует отметить, что использование только офи-
циальной статистической отчетности в ряде случаев 
потребовало от исследователей уточнения информа-
ции о детях с врожденными пороками, состоящих или 
снятых с диспансерного учета, и дополнительного об-
ращения к первичным источникам информации в ме-
дицинские организации, что позволило выявлять всех 
детей с ВПР, следить за динамикой состояния каждого 
пациента с врожденным дефектом развития.

В связи с тем, что абсолютное большинство 
врожденных пороков имеет мультифакториальную 
этиологию, особенностями собственной модифика-
ции системы мониторинга является не только меди-
ко-статистический аспект в решении задачи по учету 
и регистрации ВПР у детей и плодов, но и комплекс-
ный анализ социально-гигиенических факторов, 
в частности уровня загрязнения окружающей среды 
тератогенными и мутагенными веществами в райо-
нах высокого риска рождения детей с ВПР; получение 
сведений о профессиональном маршруте родителей 
и фактическом проживании семьи на территории на-
блюдения.

В целом, результаты проводимого эпидемиоло-
гического мониторинга показали необходимость 
комплексного междисциплинарного подхода к изу-
чению различных аспектов ВПР с учетом особенно-
стей активных, но изменчивых во времени факторов 
риска патологии с учетом уникальных климатогео-

графических, производственных и иных особенно-
стей региона.

Следует отметить, что показатель частоты ВПР 
у детей и плодов, его динамика и распределение по 
территориям наблюдения и во времени может стать 
важным инструментом: индикатором качества как 
первичной, так и высокотехнологичной специали-
зированной медицинской помощи детям; важным 
элементом системы санитарно-гигиенического мо-
ниторинга, маркером экологического благополучия – 
показателем мутационного процесса для определе-
ния территорий экологического риска.

Снижению глобального бремени ВПР в значитель-
ной мере может способствовать глубокая интеграция 
научных исследований в области клинической эпи-
демиологии, эпигенетики и медицинской генетики 
не только через популяционно-ориентированные, но 
и персонализированные превентивные стратегии [17]. 
Только констатация значения показателей общей или 
специфических частот ВПР, их сравнительный анализ 
в регионах и во временном аспекте без перманентно-
го анализа активных факторов риска, определяющих 
рост этих показателей, не сможет способствовать эф-
фективному управлению патологией. На примере из-
учения ВПР у детей и плодов как на популяционном 
(эпидемиологические, гигиенические исследования), 
так и на индивидуальном, клиническом уровне, чет-
ко прослеживается необходимость не только монито-
ринга показателей частоты и структуры ВПР, но и меж-
дисциплинарной интеграции научных исследований 
по профилактике рождения детей с пороками разви-
тия. Взаимодействие специалистов медицины и обра-
зования, экологии, гигиены и других наук в условиях 
изучения медико-социальных проблем городской 
агломерации в аспекте означенного вопроса предпо-
лагается в комплексном изучении тератогенных фак-
торов среды обитания человека, а также определении, 
учете и наблюдении семей с высоким риском рожде-
ния с врожденными и наследственными заболевани-
ями. Особое внимание на современном этапе разви-
тия мониторинговых исследований пороков развития 
должно быть уделено созданию региональных баз 
данных о семьях, имеющих детей с врожденными по-
роками. Решение проблемы, безусловно, выходит за 
пределы только регистрации и учета патологии, но 
это лишь подчеркивает важность мониторинга для 
организации целенаправленной медико-социальной, 
адресной работы с семьями высокого риска рождения 
детей с пороками развития.

Основной частью системы предупреждения фор-
мирования ВПР должна стать санитарно-просвети-
тельная и разъяснительная работа с молодежью и об-
учающимися о здоровом образе жизни до вступления 
в брак и деторождении. Обсуждение с подростками 
вопросов влияния вредных привычек, алкоголизма, 
наркомании, действия инфекционных, производ-
ственных и иных факторов на систему «мать – пла-
цента – плод», а также важности планирования бере-
менности и медико-генетического консультирования 
будущих родителей должно стать неотъемлемой ча-
стью первичной профилактики пороков развития.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Проблема ВПР многокомпонентная и требует 
активного решения задач по ранней диагностике 
и профилактике врожденной патологии с учетом ком-
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плексного взаимодействия специалистов различных 
направлений медицины. Авторы убеждены в необ-
ходимости развития не только популяционных, но 
и индивидуальных аспектов существующей системы 
профилактики ВПР на территории мониторинговых 
исследований. Кроме того, для эффективного управ-
ления этой патологией следует совершенствовать ин-

формационные потоки и аналитическую систему эпи-
демиологической диагностики.
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