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SPINAL MUSHAK ATROFIYASINI PRENATAL TASHXISLASH: SMA BUYICHA XAVFI YUKORI 
BULGAN OILALARDA SMN1 GENNI MOLEKULYAR-GENETIK TEKSHIRUVLARNI UTKAZISH 
KLINIK TAJRIBASI
Shamsiddinova M.A., Alimxoʻjaeva F.R., Shamansurov Sh.Sh., Sharipova M.K., Qurbonova V.V., 
Qutlymuratova F.K., Toʻychiboyeva N.M.
PRENATAL DIAGNOSIS OF SPINAL MUSCULAR ATROPHY: CLINICAL EXPERIENCE OF 
MOLECULAR GENETIC EXAMINATION OF THE SMN1 GENE IN THE FETUS IN FAMILIES AT HIGH 
RISK FOR SMA
Shamsiddinova M.A., Alimhodjaeva Ph.R., Shamansurov Sh.Sh., Sharipova M.K., Kurbanova V.V., 
Kutlimurstova Ph.K., Tuychibaeva N.M.
Республиканский специализированный научно-практический медицинский центр здоровья 
матери и ребёнка 

Maqsad: SMN1 genining 7-eksonining homozigot deletsiyasidan zarar ko’rgan oilalarda o’murtqa mushak atrofi-
yasi 5q (SMA 5q) ning prenatal molekulyar genetik tekshiruvini tavsiflash. Material va usullar: 22 ta homila tekshiril-
di, ulardan 4 tasida homozigotli deletsiya bilan o’murtqa mushak atrofiyasi, 11 tasida geterozigotali deletsiya, 7 tasida 
SMN1 genining 7-eksoni deletsiyasi yo’qligi aniqlandi. Natijalar: tekshirilgan homilalarda SMN1 genining 7-eksoni-
ning nusxalari soni Mendelning autosomal retsessiv meros qonuniga muvofiq taqsimlangan, bu bemor namunasining 
to’g’riligini va molekulyar genetik tekshiruvning to’g’ri natijalarini ko’rsatadi. Orqa miya mushaklari atrofiyasi 5q 
bo’yicha prenatal tekshiruv natijasida zararlangan bolaning tug’ilishining oldi olindi. Xulosa: orqa miya mushaklari 
atrofiyasi xavfi yuqori bo’lgan oilalarda homilaning prenatal tekshiruvini o’tkazish algoritmi taklif qilindi.

Kalit so’zlar: orqa miya mushaklari atrofiyasi, SMN geni, prenatal tashxis, MLPA, PCR, xromosoma patologiyasi.

Objective: To describe prenatal molecular genetic testing of spinal muscular atrophy 5q (SMA 5q) in families bur-
dened with homozygous deletion of exon 7 of the SMN1 gene. Material and methods: 22 fetuses were examined, of 
which 4 cases of spinal muscular atrophy with homozygous deletion, 11 cases with heterozygous deletion and 7 cases 
without deletion of exon 7 of the SMN1 gene were identified. Results: The number of copies of exon 7 of the SMN1 gene 
in the examined fetuses is distributed according to the law of autosomal recessive inheritance of Mendel, which indi-
cates the correctness of the patient sample and the correct results of molecular genetic testing. As a result of prenatal 
examination for spinal muscular atrophy 5q, the birth of a sick child was prevented. Conclusions: An algorithm for 
prenatal examination of the fetus in families at high risk for spinal muscular atrophy is proposed.

Key words: spinal muscular atrophy, SMN gene, prenatal diagnostics, MLPA, PCR, chromosomal pathology.

В последние годы руководство Республики Узбе-
кистан уделяет большое внимание диагностике 

и лечению детей с орфанными заболеваниями, боль-
шую часть из которых составляют наследственные 
моногенные заболевания с различным типом насле-
дования. Таргетная терапия орфанных заболеваний, 
направленная на улучшение качества и продолжи-
тельности жизни, в основном требует пожизненного 
приема препаратов и социальной поддержки. Дорого-
стоящая таргетная терапия и реабилитация детей с ор-
фанными заболеваниями тяжёлым грузом ложатся на 
плечи семьи пациента и государства, и в целом требуют 
больших материальных затрат. 

Одними из таких заболеваний являются спиналь-
ные мышечные атрофии (СМА) – клинически и генети-
чески гетерогенная группа тяжелых наследственных 
нервно-мышечных заболеваний. Самым распростра-
ненным вариантом СМА является проксимальная спи-
нальная мышечная атрофия 5q (СМА 5q), на долю кото-
рой приходится до 85% случаев СМА. 

Заболеваемость СМА 5q оценивается на уровне 1 на 
6-11 тыс., или приблизительно 7,8-10 на 100 тыс. жи-
вых новорожденных. Примерная панэтническая часто-
та заболевания составляет 1 на 11 тыс. населения [15]. 
Частота носительства мутации в гене SMN1 достаточно 
высока и варьирует от 1:38 до 1:70 [15], что имеет боль-
шое значение в связи с распространённостью кровно-
родственных браков в нашей республики.

СМА 5q – болезнь, характеризующаяся стремитель-
ной преждевременной гибелью α-мотонейронов пе-
редних рогов спинного мозга [6,8,18], что приводит к 
тотальной мышечной гипотонии, атрофии мышц, вяло-
му параличу и летальному исходу. СМА 5q является од-
ной из ведущих причин тяжёлой инвалидизации и ран-
ней детской смертности от генетических заболеваний. 

Развитие СМА 5q обусловлено мутациями в гене 
SMN1 (сокращ. от англ. survival motor neuron), кодиру-
ющем белок выживаемости мотонейронов (рис. 1). Ген 
SMN1 картирован на хромосоме 5 в локусе 5q12.2-q13.3 
и имеет центромерную копию (SMN2) (рис. 2). Ген SMN2 
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также продуцирует полноразмерный функциональный 
белок, но в относительно малых количествах (до 10%). 
Основным типом мутаций в гене SMN1 являются гомо-
зиготные делеции экзонов 7 или 7-8, которые выявля-
ются у 95% пациентов. Остальные 5% пациентов яв-
ляются компаунд-гетерозиготами по делеции в одной 
копии гена SMN1 и точковой мутации в другой, крайне 
редко – компаунд-гетерозиготами по двум минорным 
мутациям [17]. 

Рис. 1.

Рис. 2. 

СМА 5q является аутосомно-рецессивным заболе-
ванием, риск которого в популяции увеличивают кров-
нородственные. Высокая распространенность СМА за-
регистрирована в развивающихся странах, таких как 
Пакистан, Египет, Иран и Саудовская Аравия, где уро-
вень родственных браков самый высокий [3,10-12]. В 
Иране один из самых высоких в мире уровень кровного 
родства среди брачующихся. Высокий процент кровно-
родственных браков, наблюдаемый в Узбекистане, так-
же является возможной причиной высокой смертности 
среди новорожденных от СМА. 

Аутосомно-рецессивное наследование заболева-
ний – вид наследования, при котором генетически об-
условленная болезнь проявляется в том и только в том 
случае, если «дефектный» ген был унаследован от обо-
их родителей и при этом не содержится в половых (Х и 
Y) хромосомах. Во всех случаях аутосомно-рецессивно-
го наследования, если оба родителя несут дефектный 
ген, по законам Менделя вероятность того, что дети, 
как и их родители, будут носителями мутантного гена 
составляет 50%, вероятность рождения ребёнка без му-
тации – 25%, вероятность рождения больного ребёнка 
– 25% [2]. При этом генные болезни этого типа насле-
дования с одинаковой частотой встречаются как у муж-
чин, так и у женщин [1] (рис. 3).

СМА 5q подразделяется на пять типов в зависимо-
сти от степени тяжести симптомов, возраста прояв-
ления первых клинических симптомов заболевания, 
наивысшего достигнутого двигательного уровня и ге-
нотипа [14].

- СМА 0 типа (пренатальная, внутриутробная) с по-
слеродовой асфиксией является врожденной и при ро-
ждении проявляется выраженной слабостью, гипото-
нией, и респираторным дистрессом. В анамнезе могут 
быть ограничения движений плода в утробе матери, 
врожденные контрактуры суставов, арефлексия и де-
фект межпредсердной перегородки. У пациентов со 
СМА 0 типа наблюдаются тяжелые респираторные на-
рушения, дети умирают в течение первых шести меся-
цев жизни [4]. 

Рис. 3. 
- СМА I типа (инфантильная форма, болезнь 

Верднига – Гоффмана) (OMIM#253300), которая явля-
ется наиболее распространенной формой СМА (50-60% 

случаев), проявляется в начале первых шести месяцев 
жизни, с выраженной слабостью и генерализованной 
гипотонией, слабыми двигательными способностями, 
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арефлексией, затруднением при кормлении, глотании 
и дыхании, преждевременной смертью в течение 24 ме-
сяцев жизни [5]. 

- У пациентов со СМА II типа (хроническая СМА, бо-
лезнь Дубовица) (OMIM#253550) двигательные сим-
птомы обычно появляются после первых 6 месяцев 
жизни. Дети со СМА II могут достигать двигательных 
показателей медленно и только при поддерживающем 
уходе, они могут достичь способности сидеть самостоя-
тельно. Более того, они могут стоять с поддержкой, но 
никогда не смогут ходить без посторонней помощи [7]. 

- Симптомы СМА типа III (юношеская форма, бо-
лезнь Кугельберга-Веландер) (OMIM#253400) начина-
ются после 18 месяцев и старше. У пациентов наблюда-
ется прогрессирующая слабость проксимальных мышц, 
ноги поражены более выражено, чем руки [9]. Со време-
нем возможна потеря навыков самостоятельной ходь-
бы. Продолжительность жизни нормальная.

- СМА IV типа (взрослая) (OMIM#271150) являет-
ся наименее распространенной формой СМА (<5% слу-
чаев), продолжительность всей жизни нормальная [4]. 
СМА IV была добавлена к этой классификации для опи-
сания пациентов с легким течением и началом в зрелом 
возрасте (>18 лет). В эту группу входят пациенты, кото-
рые могут ходить во взрослом возрасте и не имеют про-
блем с дыханием и питанием [13]. 

«Золотым стандартом» молекулярно-генетическо-
го исследования при СМА 5q является количественный 
анализ – анализ количества копий генов SMN1 и SMN2. 
Данное исследование проводится методами ПЦР в ре-
альном времени или количественного MLPA-анализа. 
Диагноз подтверждается при обнаружении делеции эк-
зонов 7 или 7-8 в гомозиготном состоянии (т.е. в обе-
их копиях гена). Наличие 1 копии 7 экзона гена SMN1 
определяется как делеция в гетерозиготном состоянии, 
что подтверждает статус носителя СМА, или при нали-
чии клинических симптомов СМА требует дальнейше-
го обследования на точечные мутации. Обнаружение 
патогенной мутации во второй копии гена SMN1 под-
тверждает диагноз СМА. Поиск точечных мутаций в 
гене SMN1 выполняется методом прямого автомати-
ческого секвенирования по Сэнгеру пациентам с выяв-
ленной делецией в гетерозиготном состоянии с целью 
установления диагноза [16].

В настоящее время согласно Постановлению 
Президента №217 от 25.04.2022 г. «О мерах по созда-
нию системы оказания медико-социальной помощи и 
бесплатной доставки лекарственных средств больным 
детям с диагнозом «спинальная мышечная атрофия»» 
в нашей стране реализуется ряд мер, направленных 
на патогенетическое лечение детей со СМА 5q, а так-
же профилактику и предупреждение рождения детей с 
этой патологией.

Цель исследования
Описание пренатального молекулярно-генетиче-

ского тестирования спинальной мышечной атрофии 5q 
(СМА 5q) в семьях, отягощенных по гомозиготной деле-
ции 7 экзона гена SMN1.

Материал и методы
Пренатальная диагностика в 20 семьях (22 плода) 

с наличием в семейном анамнезе хотя бы одного ре-

бенка с гомозиготной делецией гена SMN1 (экзон 7) в 
период с января 2022 г. по июнь 2024 г. Наша когорта 
была выбрана из семей, имеющих детей со СМА с выяв-
ленной гомозиготной делецией 7 или 7-8 экзонов гена 
SMN1, состоящих на учёте в Республиканском и регио-
нальных центрах «Скрининг матери и ребёнка». СМА 
в этих семьях диагностировали на основании клини-
ческой картины заболевания и результатов генетиче-
ского тестирования гена SMN. У всех родителей в этих 
семьях были проведены генетические исследования на 
носительство СМА. Необходимые исследования назна-
чались врачом-генетиком в ходе консультирования се-
мьи и проводились с согласия обоих супругов. В случае 
выявления патологической мутации у плода решение о 
прерывании или пролонгировании беременности при-
нималось семьей самостоятельно.

Пренатальная биопсия и экстракция ДНК. Для 
отбора биоматериала плода проведена инвазивные 
процедуры: биопсия ворсин хориона (11-15 нед.) и ам-
ниоцентез (16-20 нед.). Образцы ворсин хориона были 
препарированы под микроскопом, была отобрана 
ткань плода для выделения ДНК. Чтобы получить наи-
лучшие результаты, ДНК из рассеченных ворсин хори-
она и образцов околоплодных вод выделяли немед-
ленно после отбора проб, используя протеиназу K (ПК) 
согласно стандартному протоколу. Из-за низкого содер-
жания фетальных клеток образцы околоплодных вод 
до выделения ДНК центрифугировали (2000 об/мин, 5 
мин); полученный супернатант (приблизительно 9 мл) 
удалили, оставшаяся часть осевших фетальных клеток 
ресуспендируются примерно в 1 мл оставшейся жид-
кости. Эти процедуры направлены на повышение кон-
центрации клеток плода в амниотической жидкости и 
увеличении количества ДНК, полученного после экс-
тракции. Рассеченные ворсины хориона и извлеченные 
из амниотической жидкости клетки плода инкубиро-
вали в течение ночи при 50ºC ПК и следовали протоко-
лу выделения ДНК на следующий день. Образцы крови, 
взятые у матери, были либо немедленно обработаны, 
либо сохранены при -20ºC для последующего анализа.

Молекулярно-генетический анализ экзонов 7 
и 8 гена SMN1. Геномную ДНК выделили из крови ма-
тери и биоматериала плода (ворсины хориона и амни-
отическая жидкость) с использованием стандартного 
протокола экстракции ДНК. Определение количества 
копий 7 или 7-8 экзонов генов SMN1 и SMN2 проводи-
ли методом ПЦР в реальном времени или с помощью 
количественной мультиплексной лигазнозависимой 
амплификацией зонда (MLPA). Анализ MLPA для моле-
кулярной диагностики СМА основан на наборе, содер-
жащем несколько зондов для критического участка 
СМА, включая специфические зонды для генов SMN1 
и SMN2. Благодаря специфическому набору зондов 
анализ MLPA способен выявлять копии генов SMN1 и 
SMN2. Как следствие, могут быть обнаружены как гомо-
зиготные, так и гетерозиготные делеции или превра-
щение SMN1 в SMN2, что позволяет диагностировать 
пораженных лиц или здоровых носителей. Кроме того, 
оценка числа копий SMN2 может дать полезную ин-
формацию для оценки корреляции генотипа и феноти-
па. Одновременный анализ различных последователь-
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ностей в критической области SMA и за ее пределами 
уменьшает риск ложноположительных и ложноотри-
цательных результатов. Материнскую контаминацию 
исключили с помощью AG1 и CATT полиморфные вну-
тригенные маркеры в критической области SMA.

Диагностика хромосомный патологий плода. 
Анеуплоидии исследовали с помощью мультиплексных 
анализов на основе ДНК для быстрого пренатального 
определения статуса анеуплоидии для трех наиболее 
распространенных жизнеспособных аутосомных три-
сомий и половых хромосом X и Y. Использован метод 
количественной флуоресцентно-полимеразной цеп-
ной реакции (QF-ПЦР). Используя ПЦР-амплификацию, 
праймеры, меченные флуоресцентным красителем, на-
целены на высокополиморфные области последова-
тельности ДНК, называемые короткими тандемными 
повторами (STR), которые расположены на интересу-
ющих хромосомах. Каждый целевой маркер STR специ-
фичен для хромосомы, на которой он расположен, по-
этому количество копий маркера STR может служить 
диагностическим показателем количества копий хро-
мосомы. Были выбраны информативные STR-маркеры, 
которые демонстрируют высокую гетерогенность, 
поэтому число копий можно легко определить. ПЦР-
амплификацию 2,5 мкл (1,25-10 нг) экстрагированной 
ДНК проводили в 10 мкл реакционной смеси Aneuploidy 
Kit. ПЦР-амплификацию проводили при 95ºС в течение 
15 мин с последующими 26 циклами денатурации по 
30 с при 95ºС, отжигом в течение 1 мин 30 с при 59ºС 
и элонгацией в течение 1 мин 30 с при 72ºС на заклю-
чительном этапе удлинения в течение 30 мин при 72ºC. 
Продукты ПЦР дополнительно готовили для анализа 
фрагментов. 3 мкл образца ПЦР-продукта объединяли с 
15 мкл смеси стандартного размера и Hi-Di формамида. 
Продукт ПЦР денатурировали путем нагревания план-
шета в термоциклере при 94ºС в течение 3 мин и при 
4ºС в течение 30 с. Продукты денатурации затем загру-
жали в прибор для капиллярного электрофореза.

Было выполнено профилирование структурных 
и числовых генетических вариаций, которые, как из-
вестно, влияют на представление фенотипа, включая 
хромосомные аберрации, такие как дупликации, деле-
ции, несбалансированные перестройки и копироваль-
но-нейтральные события отсутствия гетерозиготно-
сти (АОН), связанные с генетическими заболеваниями, 
методом aCGH (комплексное геномное профилирова-
ние на основе массивов). Этот метод использует ана-
лиз хромосомных аберраций с высоким разрешением, 
осуществляемый с использованием микрочипов, со-
держащих высокую плотность более 850 тыс. эмпири-
чески выбранных однонуклеотидных полиморфизмов 
(SNP) в 3262 дозозависимых генах, охватывающих весь 
геном. 4 мкл экстрагированной геномной ДНК ампли-
фицировали с помощью ДНК-полимеразы phi29 (инку-
бировали 20-24 ч при 37ºC), затем фрагментировали 25 
мкл фермента FMS (инкубировали 1 ч при 22ºC), осаж-
дали буфером PM1 (центрифугировали при 3000 g при 
4ºC в течение 20 мин), ресуспендировали и гибридизо-
вали на микроматрице с буфером PB2 (инкубировали 
при 48ºC в течение 16-24 ч в печи для гибридизации). 
После промывки микрочипов 100% этанолом, буфе-
ром PB1 и дистиллированной водой гибридизован-
ную ДНК окрашивали буферами RA1, LX1, LX2, EML, XC3. 
Окрашенные микрочипы затем сканировали на скани-
рующем приборе для микрочипов в течение 72 ч.

Результаты
Для пренатального прогнозирования в 20 семьях, 

отягощенных по СМА 5q, были проведены инвазивные 
процедуры с целью забора биоматериала плода для по-
следующего молекулярно-генетического тестирова-
ния. В 2 семьях было обследовано по 2 беременности, 
в целом всего было обследовано 22 плода. По резуль-
татам исследования количества копий 7 экзона гена 
SMN1 в 31,8% выявлено по 2 копии, в 50% – по 1 копии, 
в 18,2% – 0 копий (таблица).  

Таблица
Распределение обследованных плодов в зависимости от клинического прогноза

Кол-во копий 7 экзона SMN1 Клинический прогноз Кол-во обследованных плодов, абс. (%)

0 больные с СМА 4 (18,2)

1 здоровый носитель СМА 12 (50)

2 здоровый 7 (31,8)

Всего плодов 22

Всего семей 20

У 4 плодов диагностирован высокий риск разви-
тия заболевания – гомозиготная делеция 7 экзона гена 
SMN1. В 3-х семьях родители приняли решение прер-
вать беременность, 1 семья от прерывания беременно-
сти отказалась. Постнатально ребёнок был обследован 
с помощью метода MLPA: была подтверждена гомози-
готная делеция 7-8 экзонов SMN1 и по 2 копии 7-8 эк-
зонов SMN2, по совокупности генетического обследо-
вания и клинической картины заболевания выставлен 
диагноз СМА I типа. Семье была предложена патогене-
тическая терапия ребёнка, но от терапии семья отказа-

лась, ребёнок длительное время находится в отделении 
интенсивной терапии и реанимации на ИВЛ.

Семьям, у плодов которых выявлено по 1 копии 7 
экзона гена SMN1 (статус здорового носителя СМА 5q), 
показано пролонгирование беременности, но с реко-
мендациями для будущего ребёнка – планировать бе-
ременность и обязательно проводить скрининг на но-
сительство СМА у будущего партнера. 

В семьях, у плодов которых выявлено по 2 копии 7 
экзона гена SMN1 (статус здоровый ребенок), показа-
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но пролонгирование беременности, риск рождения по-
томства со СМА у будущего ребёнка низкий.

В случае пролонгирования беременности всем ро-
дившимся детям постнатально проведена молекуляр-
но-генетическая диагностика на выявление мутаций 
гена SMN1, во всех случаях пренатальный статус плода 
был подтверждён.

При молекулярно-генетическом обследовании на 
СМА 5q одновременно проводилась диагностика хро-
мосомной патологии (ХП) плода. В 21 случае (95,5%) ХП 
плода не выявлена, в 1 случае (5%) обнаружена моза-
ичная форма трисомии 8 хромосомы, ультразвуковые 
маркеры ХП плода (расширение толщины воротнико-
вого пространства, гипоплазия червя мозжечка, пиело-
эктазия). По решению супружеской пары беременность 
была прервана.

Таким образом, в результате проведения прена-
тального обследования на СМА 5q мы предупредили 
рождение больного ребёнка и добились снижения рас-
ходов, связанных с лечением пациента со СМА. Терапия 
препаратом рисдиплам, который на сегодняшний день 
доступен для пациентов со СМА в РУз, проводится по-
жизненно. В первые 2 года стоимость лечения 1 ребен-
ка составляла бы в среднем 240,0 тыс. долларов США, 
на 4-х детей – 960,0 тыс. долларов США. Дозировка пре-

парата рассчитывается в соответствии с возрастом и 
массой тела ребёнка, в последующем при достижении 
ребенком массы 20 кг стоимость лечения 1 ребенка со-
ставила бы 330,0 тыс. долларов США в год, на 4 детей – 
1320,0 тыс. долларов США в год.

Выводы
1. Проведение пренатальной диагностики в семьях 

высокого риска по СМА является действенным инстру-
ментом предупреждения рождения детей со СМА и про-
гноза риска повторного рождения СМА в данной семье, 
предупреждая большие материальные затраты на ле-
чение и реабилитацию больных детей. 

2. Согласно результатам исследования, количество 
копий 7 экзона гена SMN1 у обследованных плодов рас-
пределено согласно закону аутосомно-рецессивного 
наследования Менделя, что говорит о правильности 
выборки пациентов и корректных результатах молеку-
лярно-генетического тестирования. 

3. Наряду с генетическим тестированием оправ-
дано проведение анализов на хромосомные аномалии 
плода, которые среди новорожденных в общей популя-
ции могут встречаться с частотой до 0,5-1%.

4. Рекомендуем следующий алгоритм проведения 
пренатального обследования плода в семьях высокого 
риска по СМА (рис. 4).

Рис. 4.
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ПРЕНАТАЛЬНАЯ ДИАГНОСТИКА СПИНАЛЬНОЙ 
МЫШЕЧНОЙ АТРОФИИ: КЛИНИЧЕСКИЙ ОПЫТ 
МОЛЕКУЛЯРНО-ГЕНЕТИЧЕСКОГО 
ИССЛЕДОВАНИЯ ГЕНА SMN1 У ПЛОДА В 
СЕМЬЯХ ВЫСОКОГО РИСКА ПО СМА
Шамсиддинова М.А., Алимходжаева Ф.Р., 
Шамансуров Ш.Ш., Шарипова М.К., Курбанова В.В.,  
Кутлымуратова Ф.К., Туйчибаева Н.М.

Цель: описание пренатального молекулярно-ге-
нетического тестирования спинальной мышечной 
атрофии 5q (СМА 5q) в семьях, отягощенных по гомо-
зиготной делеции 7 экзона гена SMN1. Материал и 
методы: было обследовано 22 плода, из них выявлено 
4 случая спинальной мышечной атрофии с гомозигот-
ной делецией, 11 случаев с гетерозиготной делецией и 
в 7 случаях отсутствие делеции 7 экзона гена SMN1. 
Результаты: количество копий 7 экзона гена SMN1 
у обследованных плодов распределено согласно зако-
ну аутосомно-рецессивного наследования Менделя, 
что говорит о правильности выборки пациентов и 
корректных результатах молекулярно-генетиче-
ского тестирования. В результате проведения пре-
натального обследования на спинальную мышечную 
атрофию 5q было предупреждено рождение больного 
ребёнка. Выводы: предложен алгоритм проведения 
пренатального обследования плода в семьях высокого 
риска по спинальной мышечной атрофии.

Ключевые слова: спинальная мышечная атро-
фия, ген SMN, пренатальная диагностика, MLPA, ПЦР, 
хромосомная патология.


