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Неонатальный скрининг:
всего несколько капель
крови на страже здоровья
ребёнка
Простая и быстрая обработка результатов скрининга с помощью 

программного обеспечения «Neonatal Solution» 

Рисунок 1: Тандемный жидкостный масс-спектрометр LCMS-8050

Не выявленные своевремен-
но наследственные заболе-
вания обмена веществ

могут привести к серьёзным проб -
лемам со здоровьем или даже 
к смерти. 

Поэтому обследование новорож-
дённых в течение первых дней 

их жизни (неонатальный скри-
нинг) с целью ранней диагности-
ки наследственных заболеваний
является в настоящее время обя-
зательным в большинстве евро-
пейских стран. Значительная
часть анализов выполняется при
этом с помощью тандемной хро-
матомасс-спектрометрии
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ем в крови галактозы. Большин -
ство этих заболеваний при усло-
вии выявления их на ран ней ста-
дии поддаётся успешному лече-
нию с помощью диет, витамин-
ной и гормональной терапии.

Широкие возможности 
неонатального скрининга 
с применением тандемной
масс-спектрометрии

Очевидные успехи в ранней диаг-
ностике наследственных заболева-
ний обмена веществ были достиг-
нуты с внедрением тандемной
масс-спектрометрии в медицин-
скую практику рутинных обсле-
дований (см. врезку на стр. 22).
Благодаря возможностям тандем-
ного масс-спектрометра в ходе
одного анализа идентифициро-
вать и количественно определять
множество индивидуальных
соединений, стала возможной
одновременная диагностика
широкого спектра заболеваний.
При этом, опять-таки благодаря
быстродействию современного
аналитического оборудования,
полезная производительность
работы медицинских диагности-
ческих лабораторий существенно
возросла.

Следует также отметить, что
количество ложно-положитель-
ных результатов значительно
уменьшилось с внедрением 
в лабораторную практику масс-
спектрометрических методов 
анализа. Вот почему Комитет 
по скринингу Немецкого Обще -
ства Педиатрии и Подростковой
Медицины потребовал опреде-
лить метод тандемной 

В список наиболее распростра-
нённых наследственных заболева-
ний обмена веществ входят неду-
ги, для которых характерно нару-
шение метаболизма аминокислот
(например, фенилкетонурия 
и болезнь кленового сиропа),
заболевания, связанные с дефици-
том расщепления жирных кислот,
при котором транспорт и окисле-
ние жирных кислот в митохонд-
риях дестабилизированы (напри-
мер, дефицит ацил-КоА-дегидро-
геназы коротких цепей, дефицит
очень длинноцепочечной ацил-
КоА-дегидрогеназы), а также
недостаточное содержание в орга-
низме гормонов щитовидной
железы (гипотериоз). К более
редко встречающимся заболева-
ниям относится галактоземия,
обусловленная нарушением угле-
водного обмена, которая характе-
ризуется чрезмерным накоплени-

(МС/МС). Разработанное корпо-
рацией Shimadzu программное
обеспечение «Neonatal Solution»
позволяет просто и быстро обра-
ботать большой массив данных,
полученных в ходе скрининга.

Выявление нарушений 
метаболизма на самой 
ранней стадии

Неонатальный скрининг – это
лабораторное обследование ново-
рождённых на наследственные
заболевания обмена веществ 
с целью своевременного их выяв -
ления и начала лечения больных
детей. В европейских странах эта
медицинская диагностическая
процедура является обязательной.
Например, в Германии с 2005 нео-
натальный скрининг включён 
в государственную программу
медицинского обследования насе-
ления, и каждый новорождённый
ребенок в настоящее время обсле-
дуется на 12 заболеваний на осно-
вании письменного согласия
родителей (см. врезку).

Рисунок 2: Стартовое окно 

программного обеспечения

«Neonatal Solution»

Рисунок 3: «Neonatal Solution» – быстрая и удобная визуализация результатов анализа. Результаты, выходящие

за рамки заданных уровней концентрации, выделяются цветными маркерами.

Выделение соответствующих 

файлов

Если концентрация целевого

соединения выходит за рамки

заданных пороговых значений, 

то соответствующие файлы выде-

ляются определённым цветом

Цвет в зависимости от заданного

значения

Красный: Если значение выходит

за рамки порогового уровня

Желтый: Если значение выходит 

за рамки предупреждающего 

уровня

Наследственные заболевания, обязательные для
скрининга в Германии

• Врождённая гиперплазия
надпочечников (CAH)

• Болезнь кленового сиропа
или валинлейцинурия
(MSUD)

• Недостаточность биотини -
дазы

• Нарушения метаболизма
карнитинов
• Недостаточность карнитин

пальмитоилтрансферазы I
(CPT-I)

• Недостаточность карнитин
пальмитоилтрансферазы II
(CPT-II)

• Синдром дефицита карни-
тина–ацилкарнитина транс-
локазы

• Галактоземия
• Глутаровая ацидемия, тип 1

(GA1)
• Гипотиреоидизм
• Изовалериановая ацидемия
• Дефицит длинноцепочечной

ацил-КоА-дегидрогеназы
(LCHAD)

• Дефицит среднецепочечной
ацил-КоА-дегидрогеназы
(MCAD)

• Дефицит очень длинноцепо-
чечной ацил-КоА-дегидроге-
назы (VLCAD)

• Фенилкетонурия (PKU)
и гиперфенилаланинемия
(HPA)

Все обязательные к скринингу
заболевания относятся к врож -
дённым ферментопатиям. 

Развитие большинства из них
является следствием дефекта
определённых ферментов,
которые, в свою очередь,
влияют на метаболизм тех или
иных соединений в организме.
Также, характерным явлением
при таких заболеваниях явля -
ется накопление токсичных
промежуточных продуктов
метаболизма, а также низко-
молекулярных органических
кислот, что может привести 
к серьёзному отравлению
организма и даже поражению
внутренних органов. 

Одним из наиболее часто
встречающихся врождённых
нарушений обмена веществ
является фенилкетонурия, что
вызвано нарушением метабо-
лизма аминокислот, главным
образом, фенилаланина. Забо -
левание приводит к тяжёлому
поражению центральной нерв-
ной системы, в частности 
к слабоумию. 

Однако при своевременной
диагностике за бо левания 
и своевременно начатому
лечению его патологических
последствий можно полно -
стью избежать (например,
если с рождения огра ничивать
поступление в организм фени -
лаланина [низкобелковая
диета]).



к анализу, например, дериватиза-
цию, а присущая методу высокая
селективность даёт возможность
обойтись без предварительного
хроматографического разделения
компонентов образца. Всё это
обеспечивает высочайшую про-
изводительность анализа.

При этом объём аналитических
данных, который необходимо
обработать врачу, многократно
возрастает. Соответственно, мно-
гократно возрастает потребность
в простом и удобном програм -
мном инструменте, который поз-
волял бы быстро обрабатывать
этот массив данных. Благодаря
программному пакету «Neonatal
Solution» пользователь имеет воз-
можность выбрать интересующие
его диагностические маркеры 
и в дальнейшем работать только 
с ними.

Программа позволяет буквально
за считанные секунды получать
количественные результаты ана-
лиза: площади масс-пиков целе-
вых соединений и внутренних
стандартов, концентрации целе-

масс-спектрометрии в качестве
основополагающего для диагнос -
тики наследственных заболеваний
ещё в 2002 году.

Простая и удобная 
обработка и интерпретация
результатов анализа с помо-
щью программного пакета
«Neonatal Solution»

На третий день жизни у ново -
рождённого ребенка отбирают 
из пятки немного крови, наносят
её на специальную бумагу и высу-
шивают на воздухе. Высушенные
пятна крови в этот же день до -
став ляются в лабораторию, где 
и проводится диагностическое
исследование.

С помощью тандемного масс-
спектрометра в кратчайшие
сроки в образце одновременно
определяется более двадцати
таких метаболитов как аминокис-
лоты и ацилкарнитины. Чувстви -
тельность современных масс-
спектрометров позволяет исклю-
чить трудоёмкие и длительные
процедуры подготовки пробы 

Историческая справка

В 1934 году норвежский врач Ивар Асбьёрн Фёллинг открыл
фенилкетонурию, обнаружив в моче детей с развивающейся
умственной отсталостью повышенное содержание фенилпи-
ровиноградной кислоты. Последнюю он определял при
помощи цветной реакции с трёххлористым железом и уксус-
ной кислотой (так называемая проба Фёллинга).

Через 20 лет немецкий педиатр Хорст Биккель разработал
метод лечения фенилкетонурии путём существенного
ограничения поступления в организм фенилаланина. Однако
эффективность лечения существенно зависела от того, 
на какой стадии заболевание было выявлено. 

Наилучшие результаты достигались лишь в том случае,
когда лечение было начато ещё до проявления клинических
признаков заболевания, то есть на самой ранней стадии.

В начале 1960 годов американский педиатр Р. Гатри разра-
ботал экспресс-метод по определению содержания фенил-
аланина в сухом пятне крови. Это фактически стало началом
неонатального скрининга. 

Начиная с 1969 года все новорождённые в Германии стали
обследоваться в обязательном порядке на наличие фенилке-
тонурии по методу Гатри. Список заболеваний постоянно
расширялся, например, вслед за фе нилкетонурией в него
была включена галактоземия.

За прошедшие годы список ещё более расширился и теперь
включает 12 заболеваний. Успехи лечения свидетельствуют
о важности именно предсимптоматической диагностики
наследственных заболеваний.

ОБОРУДОВАНИЕ

22 SHIMADZU NEWS 1/2016

проведено в день забора крови 
у малыша. Из двенадцати заболе-
ваний, диагностика которых обя-
зательна в Германии, тандемная
масс-спектрометрия позволяет 
в насто ящее время быстро и на -
дёжно диагностировать восемь.
Благодаря расширенным возмож-
ностям по обработке большого
объема количественных результа-
тов масс-спектрометрического
анализа, программное обеспече-
ние «Neonatal Solution» суще-
ственно упрощает и интенсифи-
цирует работу персонала диагнос -
тических лабораторий.
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вых соединений, их соотношения
и т.п. Для наглядной визуализа-
ции результатов возможно пред-
варительно задать пороговые
уровни концентраций целевых
соединений. Если результаты ана-
лиза выходят за рамки заданных
концентрационных пороговых
значений, то такие результаты
автоматически выделяются опре-
делённым цветом.

Заключение

Неонатальный скрининг позво-
ляет выявлять наследственные
заболевания обмена веществ 
на самой ранней стадии жизни
ребёнка, тогда, когда никакие кли-
нические проявления заболевания
ещё не обнаруживаются. В боль-
шинстве случаев это позволяет
если не окончательно победить
болезнь, то с помощью соответ-
ствующего лечения обеспечить
малышу нормальное развитие.

Для диагностических лаборато-
рий важными аспектами являют-
ся качество и скорость анализа,
ведь исследование должно быть


