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Неонатальный скрининг в Российской Федерации

1993 

2 заболевания:

Врожденные 
гипотериоз (ВГ)

Феникетонурия (ФКУ)

2006 

5 заболеваний:
Врожденные 

гипотериоз (ВГ)
Феникетонурия

(ФКУ)

Галактоземия

Муковисцидоз (CF) 

Врожденная 

дисфункция коры 

надпочечников 

(ВДКН)

2023 

36 заболеваний:

Наследственные 

болезни обмена

Первичные 

иммунодефициты 

(ПИД)

Спинальная мышечная 

атрофия (СМА)

2026

38 заболеваний:

Наследственные 

болезни обмена

+Дефицит декарбоксилазы 

ароматических L-

аминокислот;

Х-сцепленная 

адренолейкодистрофия



Расширенный неонатальный скрининг на 36 заболеваний в 
Российской Федерации: Результаты за 2023 - 2025 гг.

Года
Число 

родившихся
Число 

обследованных
Уровень 
охвата

Выявлено 
новорожденн

ых группы 
риска 

методом ТМС 
и ПЦР

Выявлено

всего НБО СМА ПИД

2023 1256187 1231401
98,03% 22779

1,85%
676 379 120 180

2024 1210428 1199015*
99,06% 182949

1,58%
721 428 174 119

2025 1150866 1163319** 101,08%
20671

1,79%437
669 437 113 119

*включая новорожденных 2023 г. рождения ** включая новорожденных 2024 г. рождения года рождения 
Данные предоставлены кмн, Ворониным СВ, главным врачом ФГБНУ МГНЦ им. академика Н.П. Бочкова



Контроль качества выполнения исследований

10 лабораторий 3 А уровня

Более 40 аналитов одного пациента

Более 1 млн обследованных в год



Контроль качества расширенного неонатального скрининга

• Обеспечение высокого качества проведения 

исследований в рамках скрининговых программ

• Контроль за соблюдением требований нормативных 

актов, регламентирующих проведение скрининга

• Мониторинг процессов выполнения исследований

• Подготовка отчетной документации



Расширенный неонатальный скрининг 
регламентирован:



Основные электронные документы Регистра РНС



Информационное взаимодействие: Регистр РНС

88 субъектов РФ

12 600 специалистов 

пользуются Регистром 

РНС

3 812 346 
новорожденных 

зарегистрировано в 

Регистре РНС (на 18.05.2026)

На 2-8 сутки результат 

скрининга в Регистре 

РНС



Информационное взаимодействие: Регистр РНС



Контроль качества 
расширенного неонатального скрининга

Март 2026  - тестирование приложения «Neoscreen Explorer»

Приняло участие 6 лабораторий 3А уровня, 

выгружено более 50 000 исследований

17 приборов, с 12 приборов отправляли 

данные

Контроли аналитов в рамках РНС: в пределах 

нормы по всем шести лабораториям. Разброс 

аминокислот выше, чем у ацилкарнитинов.

Не все плотности распределения 

концентраций аналитов в сухих пятнах крови 

подчиняются нормальному распределению



Контроль качества 
расширенного неонатального скрининга

• 3SD -> 2SD

• Контроль линии тренда



Контроль качества 
расширенного неонатального скрининга



Контроль качества 
расширенного неонатального скрининга

Количество 3417

Среднее 0.844

0.5% 0.478

1% 0.543

50% 0.821

99% 1.523

99.5% 1.608

Отрезная точка 3.5



Контроль качества 
расширенного неонатального скрининга
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