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РЕЗЮМЕ 
Цель статьи — представить актуальный статус и результаты программ неонатального скрининга (НС) на спинальную мышечную атро-
фию (СМА), а также выполнить сравнительный анализ подходов к проведению НС, реализуемых в России и ряде зарубежных стран. 
СМА — одно из наиболее распространённых наследственных нервно-мышечных заболеваний, приводящее к ранней гибели пациен-
тов детского возраста. В мировой практике наблюдается тенденция к расширению национальных программ НС и включению в них 
диагностики СМА. Ключевыми этапами в выявлении СМА являются первичное определение пациентов высокого риска методом коли-
чественной ПЦР и дальнейшая подтверждающая диагностика, наиболее часто проводимая методом MLPA. По результатам анализа пи-
лотных проектов НС на СМА в мире, наибольшая распространённость заболевания достигала 18,71 случая на 100 тыс. новорождённых 
и была выявлена в Японии (префектура Хёго). В европейских странах наибольшая распространённость СМА определялась в Италии, 
Германии, Испании (Валенсия). В России, согласно результатам расширенного НС, распространённость СМА составила 9,5 на 100 тыс. 
обследованных новорождённых. Появление эффективной терапии патогенетического действия предопределяет целесообразность 
выявления заболевания на его пресимптоматической стадии для достижения лучших результатов по клинически значимым исходам в 
долгосрочной перспективе. В настоящий момент на территории России зарегистрировано 3 лекарственных препарата патогенетиче-
ского действия: нусинерсен, рисдиплам и онасемноген абепарвовек, что подтверждает значимость включения СМА в программу НС.
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ABSTRACT
The purpose of this article is to provide an up-to-date status and outcomes of neonatal screening programs for spinal muscular atrophy 
(SMA) undertaken in the Russian Federation and other countries, as well as to conduct comparative analysis of these approaches. SMA is one 
of the most common hereditary neuromuscular disorders that leads to the death in early age. Globally, there is an increasing trend toward 
incorporating SMA diagnostics into national neonatal screening programs. The key key stages of the SMA diagnostics include the initial 
identification of high-risk patients using quantitative PCR, followed by confirmatory diagnostics, commonly performed by MLPA. Analyses 
of global pilot newborn screening projects worldwide have shown the highest incidence of SMA to be 18.71 cases per 100 000 newborns 
in Japan (Hyōgo Prefecture). In Europe, the greatest incidence was documented in Italy, Germany, and Spain (Valencia). According to the 
results of expanded neonatal screening conducted in the Russian Federation the SMA prevalence was 9.5 per 100 000 screened newborns. The 
availability of effective disease-modifying therapies underscores the importance of identifying SMA at the presymptomatic stage to achieve 
better outcomes in terms of clinically meaningful long-term endpoints. Nowadays there are three disease-modifying drugs that are approved 
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in the Russian Federation: nusinersen, risdiplam, and onasemnogene abeparvovec, which confirms the importance of inclusion neonatal 
screening for SMA in national neonatal screening program in the Russian Federation.
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Введение
Спинальная мышечная атрофия (СМА) является 

наследственным нервно-мышечным заболеванием, 
характеризующимся прогрессирующей дегенерацией 
α-мотонейронов спинного мозга, развитием вялого па-
ралича и мышечной атрофии [1, 2]. Клиническая кар-
тина СМА может варьировать в зависимости от возрас-
та, в котором наблюдалась манифестация заболевания, 
и характеризоваться как быстропрогрессирующим те-
чением и гибелью пациента или развитием необходи-
мости в проведении респираторной поддержки в тече-
ние 1-го года жизни, так и более лёгким течением при 
проявлении заболевания во взрослом возрасте [3]. 

В России зарегистрированы все 3 опции патогене-
тической терапии, применяющейся для лечения СМА: 
лекарственный препарат (ЛП) генозаместительной 
терапии (МНН онасемноген абепарвовек, ОА) и 2 ЛП 
на основе антисмысловых олигонуклеотидов (МНН 
нусинерсен и МНН рисдиплам). Все 3 ЛП включены 
в действующие клинические рекомендации и в пере-
чень ЛП, медицинских изделий и технических средств 
реабилитации, закупаемых Фондом «Круг добра» для 
оказания помощи детям с тяжёлыми, жизнеугрожаю-
щими и хроническими, в том числе редкими заболе-
ваниями [2]. 

Раннее выявление СМА и своевременное назначе-
ние патогенетической терапии может стать решающим 
этапом в замедлении прогрессирования заболевания, 
сохранении двигательных возможностей и улучшении 
качества жизни пациентов [4,5]. С учётом доступно-
сти эффективной патогенетической лекарственной 
терапии внедрение неонатального скрининга (НС) на 
СМА с целью ранней диагностики позволяет повысить 
качество оказываемой помощи пациентам с данным 
заболеванием [6, 7].

В мировой практике к началу 2024 г. массовое 
обследование новорождённых на СМА было реали-
зовано в 33 странах, при этом в других странах также 
рассматривается потенциальная возможность расши-

рения программ скрининга с включением данного за-
болевания [8]. Так, одной из основных целей Альянса 
по проведению НС на СМА является внедрение скри-
нинга во всех европейских странах к 2025 г. [9]. В Рос-
сии с 2023 г. проводится расширенный НС на 31 забо-
левание, включая СМА1.

В данной работе представлен обзор и сравнитель-
ный анализ подходов к проведению НС на СМА, реа-
лизуемых в России и ряде зарубежных стран. 

Сравнительный анализ подходов  
к проведению скрининга и их результатов 

Российская Федерация
В России представлены результаты 3 пилотных 

проектов НС, проведённых в Москве и Санкт-Пе-
тербурге, и результаты федеральной программы НС, 
проведённого в Прибайкалье (Иркутская область, 
Республика Бурятия, Забайкальский край), Цен-
тральном и Дальневосточном федеральных округах 
[10–13]. В пилотной программе в Москве выявление 
пациентов с гомозиготной делецией 7-го экзона гена 
SMN1 осуществлялось по результатам полимеразной 
цепной реакции (ПЦР) с анализом кривой плавления 
и последующей валидацией методом ПЦР и анализом 
полиморфизма длины рестрикционных фрагментов 
(ПЦР-ПДФР) на сухих пятнах крови [11]. В остальных 
программах определение пациентов высокого риска 
на первом этапе проводилось методом ПЦР в режиме 
реального времени (ПЦР-РВ). На этапе подтвержда-
ющей диагностики во всех программах использо-
вался метод мультиплексной амплификации лиги-
рованных зондов (Multiplex Ligation-dependent Probe 
Amplification, MLPA). 

В настоящий момент проведение НС на СМА 
в России осуществляется в 2 этапа, где на первом этапе 

1Приказ Минздрава России от 21.04.2022 № 274н «Об утверждении  
Порядка оказания медицинской помощи пациентам с врождёнными и 
(или) наследственными заболеваниями».

https://doi.org/10.46563/2686-8997-2025-6-3-
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в центрах уровня 3А проводится выявление пациентов 
с гомозиготной делецией 7-го экзона гена SMN1 (вы-
сокого риска СМА) методом ПЦР-РВ на образцах су-
хих пятен крови, затем положительные образцы про-
ходят повторную диагностику и направляются в центр 
уровня 3Б для последующей подтверждающей диагно-
стики методом MLPA [14]. 

По результатам представленных пилотных проек-
тов распространённость СМА в России варьировала 
от 6,95 до 13,52 на 100 тыс. новорождённых. В 2023 г. 
в ходе расширенного НС были проанализированы об-
разцы, полученные более чем от 1,2 млн новорождён-
ных, при этом число подтверждённых случаев СМА 
составило 117, что соответствует распространённо-
сти 9,5 на 100 тыс. новорождённых [15].

Страны Европейского союза (Бельгия, Венгрия,  
Германия, Испания, Италия, Хорватия)
По оценке Альянса по проведению НС на СМА, НС 

на СМА проводится в 21 (78%) из 27 стран, входящих 
в состав Европейского союза, а доля новорождённых, 
охваченных скринингом, составляет 64% [16]. Краткая 
характеристика статуса проведения НС на СМА в стра-
нах Европейского союза представлена в табл. 1.

Данные о результатах проведения пилотных про-
грамм скрининга были найдены для 6 стран (Юг Бель-
гии, Венгрия, Германия, Испания, Италия, Хорватия). 
В представленных странах, как и в России, массовое 
обследование на СМА состояло из нескольких эта-
пов. В качестве первого диагностического метода 
во всех странах применялась количественная ПЦР. 
В Бельгии, Венгрии и Испании (Валенсия) первично-
положительные результаты повторно тестировались 
до проведения подтверждающей диагностики [17–19]. 
В качестве подтверждающей диагностики во всех стра-
нах использовался метод MLPA, кроме Италии (регион 
Апулия), где подтверждающая диагностика осущест-
влялась при помощи количественной ПЦР [17–23].

Распространённость СМА по результатам пи-
лотных программ варьировала от минимального 
значения 6,6 на 100  тыс. новорождённых в Бельгии 
до наибольшего значения, полученного по результа-
там 2-летнего скрининга в Италии и составившего 16,5 
на 100 тыс. новорождённых [18, 23].

Соединённые Штаты Америки
В США расширение программы НС с включением 

СМА было рекомендовано с 2018 г. К 2022 г. обследо-
вание новорождённых осуществлялось уже в 43 штатах, 
а в настоящий момент скрининг проводится по всей 
стране и охватывает 100% новорождённых [24–26]. 

Методика проведения скрининга достаточно вари-
ативна и может различаться от штата к штату [4, 27–33]. 
Так, во всех рассмотренных штатах на этапе опреде-
ления пациентов высокого риска применялась ПЦР-
РВ на образцах сухих пятен крови. Примечательно, 
что, по сравнению с программами, рассмотренными 

в других странах, следующий этап — подтверждающая 
диагностика — в опубликованных пилотных програм-
мах США в большинстве случаев выполнялся методом  
количественной ПЦР. Метод MLPA в США имел огра-
ниченное применение и на момент 2021 г. был исполь-
зован только в 3 из 34 штатов (Делавэр, Пенсильвания, 
Теннесси) [25]. Среди 6 млн обследованных ново-
рождённых общее количество подтверждённых слу-
чаев заболевания составило 425, при этом расчётное 
значение распространённости СМА составило 6,81 
на 100 тыс. новорождённых [34]. 

Канада
К 2023 г. скрининг новорождённых на СМА про-

водился в 5 провинциях и 3 территориях Канады, 
а охват новорождённых составил примерно 72% [35]. 
Общей характеристикой программы является прове-
дение двух этапов диагностики, однако методы, при-
меняемые на каждом этапе, в различных провинциях 
могут варьировать. Так, в большинстве провинций 
методом предварительной диагностики для выявления 
гомозиготной делеции 7-го экзона гена SMN1 являлась 
количественная ПЦР, в Британской Колумбии — ме-
тод MLPA, а в провинции Онтарио — метод масс-спек-
трометрии, с помощью которой также было возможно 
определение мутаций, связанных с наследственными 
нарушениями слуха и тяжёлыми комбинированны-
ми иммунодефицитами. Методом, подтверждающим 
наличие заболевания, во всех провинциях является 
MLPA [35–37]. По опубликованным результатам про-
ведённых программ из всех 186,8 тыс. обследованных 
было выявлено 10 случаев СМА [37, 38]. 

Бразилия
В 2021 г. в Бразилии федеральным законом было 

рекомендовано расширение в течение года программы 
НС с включением следующих состояний и групп забо-
леваний: врождённого токсоплазмоза, галактоземии, 
нарушений обмена аминокислот, нарушений обмена 
мочевины и β-окисления жирных кислот, лизосомаль-
ных болезней накопления, первичных иммунодефи-
цитов и СМА. Однако выполнение установленных 
целей в соответствии с планом к 2024 г. не было реа-
лизовано [39]. 

Обследование новорождённых на наличие СМА 
в Бразилии было проведено в рамках одного пилотно-
го проекта НС [40]. Методика проведения НС вклю-
чала 2 этапа, где по результатам обследования 40 тыс. 
образцов методом ПЦР с анализом кривой плавления 
выявлено 5 пациентов высокого риска СМА. В даль-
нейшем методом MLPA диагноз был подтверждён 
у 4 пациентов [40].

Тайвань
Первая пилотная программа НС на СМА была 

реализована в 2014 г. при обследовании новорождён-
ных в больнице Национального университета Тайва-



163

НЕВРОЛОГИЧЕСКИЙ ЖУРНАЛ имени Л.О. БАДАЛЯНА. 2025;6(3): 160–171
https://doi.org/10.46563/2686-8997-2025-6-3-160-171

Обзор

L.O. BADALYAN NEUROLOGICAL JOURNAL (Nevrologicheskiy zhurnal imeni L.O. Badalyana). 2025; 6(3): 160–171

Reviews

Таблица 1. Статус проведения программ НС на СМА в странах Европейского союза в соответствии с данными, представленными на элек-
тронном ресурсе Альянса по проведению НС на СМА

Table 1. Status of SMA newborn screening programs in European Union countries, based on data from the SMA NBS Alliance online resource

Страна
Country

Статус программы
Program status

Доля новорождённых, 
обследуемых на СМА, %

Proportion of newborns 
screened for SMA, %

Австрия
Austria

Федеральная
Implemented in countrywide NBS program 100

Бельгия
Belgium

Федеральная
Implemented in countrywide NBS program 100

Болгария
Bulgaria

Данные не представлены
Not reported –

Венгрия
Hungary

Федеральная
Implemented in countrywide NBS program 17

Германия
Germany

Федеральная
Implemented in countrywide NBS program 100

Греция
Greece

Одобрена, но ожидает внедрения в систему
Approved in the NBS panel but pending implementation 0

Дания
Denmark

Федеральная
Implemented in countrywide NBS program 100

Ирландия
Ireland

Одобрена, ожидает внедрения в систему
Approved in the NBS panel but pending implementation 100

Испания
Spain

Частично внедрена (региональная), рекомендована к включению  
в федеральную программу скрининга

Partialy implementated and approved in NBS panel, pending full implementation
14

Италия
Italy

Частично внедрена (региональная) в 15 из 20 регионах
Partial implementation (screening is active in 15 of 20 Italian regions) 33

Кипр
Cyprus

Данные не представлены
Not reported –

Латвия
Latvia

Федеральная
Implemented in countrywide NBS program 100

Литва
Lithuania

Федеральная
Implemented in countrywide NBS program 100

Люксембург
Luxembourg

Федеральная
Implemented in countrywide NBS program 100

Мальта
Malta

Данные не представлены
Not reported –

Нидерланды
Netherlands

Федеральная
Implemented in countrywide NBS program 100

Польша
Poland

Федеральная
Implemented in countrywide NBS program 100

Португалия
Portugal

Федеральная
Implemented in countrywide NBS program 100

Румыния
Romania

На этапе подготовки предложения
Regulatory procedures under way 5

Словакия
Slovakia

Федеральная
Implemented in countrywide NBS program 100

Словения
Slovenia

Федеральная
Implemented in countrywide NBS program 0

Финляндия
Finland

Одобрена, ожидает внедрения в систему
Approved in the NBS panel but pending implementation 0

Франция
France

Проводятся региональные пилотные проекты, рекомендована к включению  
в федеральную программу скрининга

Conducted regional pilot projects and recommended for inclusion in the federal 
screening program

15

Хорватия
Croatia

Федеральная
Implemented in countrywide NBS program 100

Чешская Республика
Czech Republic

Федеральная
Implemented in countrywide NBS program 90

Швеция
Sweden

Федеральная
Implemented in countrywide NBS program 0

Эстония
Estonia

Федеральная
Implemented in countrywide NBS program 100
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ня [41]. Как и в других странах, рассмотренных ранее, 
первый этап скрининга в Тайване проводился методом  
ПЦР-РВ, однако подтверждающая диагностика 
включала в себя 2 метода: цифровую капельную ПЦР 
и MLPA, с помощью которых также определялось ко-
личество копий SMN1 и SMN2. Дополнительно для 
определения гибридных генов SMN1/SMN2 было  
предусмотрено проведение секвенирования по Сенге-
ру. В течение 2 лет проведения исследования из 120 тыс. 
обследованных было подтверждено 7 случаев СМА, 
а после 5 лет наблюдения количество подтверждённых 
случаев СМА увеличилось в 3 раза, а расчётная распро-
странённость заболевания составила 5,77 на 100  тыс. 
новорождённых [41, 42]. 

Национальная программа НС на СМА в Тайва-
не также состоит из 2 этапов, однако на первом этапе 
в разных центрах выявление пациентов осуществля-
ется либо методом ПЦР, либо с помощью масс-спек-
трометрии. Подтверждающая диагностика проводится 
методом MLPA [43]. За 5 лет обследование на СМА 
прошли более 400 тыс. новорождённых, при этом 
количество подтверждённых случаев СМА состави-
ло 22 человека [43].

Япония
В Японии обследование новорождённых на СМА 

было описано на примерах программ, проведённых 
в городах Осака, Кумамото и префектуре Хёго [44–48]. 
Во всех программах НС осуществлялся в 2 этапа, где вы-
явление пациентов высокого риска проводилось мето-
дом ПЦР-РВ, а на втором этапе для подтверждения ди-
агноза применялся метод MLPA [44–48]. В префектуре 
Хёго для подтверждения диагноза, помимо MLPA, при-
менялась цифровая капельная ПЦР. Одновременное 
применение двух данных методов ранее также проводи-
лось в Нью-Йорке и в Тайване [4, 32, 41, 42, 45]. В ходе 
НС в Осаке и Кумамото было выявлено по 1 пациенту, 
в префектуре Хёго — 2 пациента. Распространённость 
СМА варьировала от минимального значения 1,44 
на 100  тыс. новорождённых в Осаке до наибольшего 
значения 18,71 на 100 тыс. населения в префектуре Хёго.

Австралия
C 2021 г. в Австралии рекомендовано проведение 

плановых программ массового обследования новоро-
ждённых на СМА во всех штатах [49]. 

Первая пилотная программа НС в Австралии со-
стояла из 3 этапов: 

1) определение пациентов с отсутствием копий ге-
на SMN1 методом ПЦР-РВ;

2) верификация первично-положительного ре-
зультата и определение количества копий SMN2 мето-
дом цифровой капельной ПЦР;

3) подтверждающая диагностика методом MLPA [50]. 
По результатам пилотной программы распростра-

нённость СМА в Австралии составила 8,66 на 100 тыс. 
населения. 

Краткая характеристика рассмотренных программ 
НС представлена в табл. 2.

По результатам проведённого анализа наибольшая 
распространённость СМА в пилотных программах НС 
была определена в Японии (префектура Хёго). Кроме 
того, достаточно высокие значения распространён-
ности были выявлены в некоторых странах Европей-
ского союза (Италия, Германия, Испания (Валенсия)) 
и в России. Наименьшие значения распространённо-
сти были получены в Японии (Осака), Тайване, Бель-
гии и США (рисунок).

Наличие доступных опций лекарственной тера-
пии, согласно предложенным в 1968 г. Wilson J.M.G. 
и Jungner G. принципам скрининга2, является одной 
из ключевых предпосылок к внедрению массового 
обследования на рассматриваемое заболевание, что 
подтверждается в ходе проведённого обзора, посколь-
ку большинство пилотных проектов и последующее 
включение СМА в программы НС было реализова-
но в 2016–2020 гг., после разработки ЛП [53]. Раннее 
выявление заболевания и последующее назначение 
патогенетической терапии пациентам со СМА на до-
клинической стадии позволяет увеличить продолжи-
тельность жизни, сохранить двигательную активность 
и достичь лучшего терапевтического эффекта [22, 54].

Расширение доступности опций лекарственной 
терапии СМА привело к изменению подходов к ве-
дению пациентов с доклинической стадией заболева-
ния, выявленных по результатам НС. Например, ра-
нее в пилотной программе, проведённой в Германии 
в 2018–2020 гг., большинство выявленных пациентов 
со СМА (88%) получали лечение нусинерсеном, ко-
торый до 2019–2020 гг. являлся единственным заре-
гистрированным препаратом для лечения СМА [22]. 
Однако после разработки ОА назначение генозаме-
стительной терапии стало предпочтительным [26, 55]. 
Преимущественное увеличение частоты применения 
ОА также наблюдалось и по результатам программ НС 
в других странах [20, 27, 33]. В России по результатам 
расширенного НС из 100 пациентов терапия ОА была 
назначена 51% пациентов, ЛП из группы антисмысло-
вых олигонуклеотидов — 43% [56].

Примечательно, что в зарубежных странах не-
которыми пациентами было проведено лечение не-
сколькими опциями лекарственной терапии. Напри-
мер, 1 из 33 пациентов, кому по результатам програм-
мы НС в штате Калифорния была назначена терапия, 
получил лечение нусинерсеном до введения ОА [30]. 
В штате Нью-Йорк из 34 выявленных пациентов со 
СМА терапию получили 32 (94%) ребёнка, из кото-
рых 5 (16%) пациентов сначала получали лечение 
нусинерсеном, а затем — ОА, 2 (6,25%) — рисдипла-
мом и ОА [4]. В штате Массачусетс 1 пациент полу-

2 Wilson J.M.G., Jungner G. Principles and Practice of Screening for Disease. 
WHO papers No 34. 1968. URL: https://apps.who.int/iris/handle/10665/37650 
(дата обращения: 25.10.2025).
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Таблица 2. Краткая характеристика и результаты программ НС на СМА

Table 2. Short characteristics and results of neonatal screening (NS) programs for spinal muscular atrophy

Страна, 
источник
Country, 

source

Характеристика
Characteristics

Годы 
проведения

Years of 
conduction

Количество 
этапов НС

Number  
of NS stages

Метод первого 
этапа

First-stage  
method

Метод под-
тверждающей 
диагностики
Confirmatory 

diagnostic method

Общее число 
протестиро-

ванных
новорождён-

ных
Total number 
of newborns 

screened

Число 
под-

тверждён-
ных 

случаев
Number of 
confirmed 

cases

Источник
Reference

Австралия 
Australia

Пилотная 
программа

Pilot program
2018–2019 3

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR
MLPA 103 903 9 [50]

Австралия
Australia

Пилотная 
программа

Pilot program
2018–2021 3

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR
MLPA 252 081 21 [49]

Бельгия, юг
Belgium, 
South

Пилотная 
программа 

Pilot program
2018–2021 3*

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR
MLPA 136 339 9 [18]

Бразилия
Brazil

Пилотная 
программа

Pilot program

Н/д**
N/a** 2

ПЦР с анализом 
кривой 

плавления
PCR with melting 

curve analysis

MLPA 40 000 4 [40]

Венгрия
Hungary

Пилотная 
программа

Pilot program
2022–2024 3*

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR
MLPA 155 985 19 [17]

Германия
Germany 

Пилотная 
программа

Pilot program
2018–2019 2

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR
MLPA 165 525 22 [21]

Германия
Germany 

Пилотная 
программа

Pilot program
2018–2020 2

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR
MLPA 297 163 43 [22]

Испания, 
Валенсия
Spain, 
Valencia 

Пилотная 
программа

Pilot program
2021–2024 3*

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR

MLPA и 
количественная 

ПЦР
MLPA and 

qualitative PCR

31 560 4 [19]

Италия
Italy

Пилотная 
программа**

Pilot program**
2020–2022 Н/д**

N/a**

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR

Н/д**
N/a** 90 885 15 [23]

Италия, 
регион 
Апулия 
Italy, Apulia 
region 

НС 
Neonatal 
screening

2021–2022 2
Количественная 

ПЦР
Quantitative PCR

Количественная 
ПЦР***

Qualitative 
PCR***

42 492 4 [20]

Канада, 
провинция 
Альберта 
Canada, 
Alberta 

Пилотная 
программа, 

Pilot program
2022–2023 3*

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR
MLPA 47 005 5 [37]

Канада, 
Онтарио
Canada, 
Ontario 

НС
Neonatal 
screening

2020 2

Масс-
спектрометрия

Mass 
spectrometry

MLPA 139 800 5 [36, 38]

Продолжение табл. 2 см. на стр. 166. 
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Страна, 
источник
Country, 

source

Характеристика
Characteristics

Годы 
проведения

Years of 
conduction

Количество 
этапов НС

Number  
of NS stages

Метод первого 
этапа

First-stage  
method

Метод под-
тверждающей 
диагностики
Confirmatory 

diagnostic method

Общее число 
протестиро-

ванных
новорождён-

ных
Total number 
of newborns 

screened

Число 
под-

тверждён-
ных 

случаев
Number of 
confirmed 

cases

Источник
Reference

Россия, 
Москва 
Russian 
Federation, 
Moscow 

Пилотная 
программа

Pilot program
2019–2022 2

ПЦР с анализом 
кривой 

плавления
PCR with melting 

curve analysis

ПЦР-ПДРФ 
(для валидации) 

и MLPA
PCR-RFLP 
analysis (for 

validation) and 
MLPA

23 405 3 [11]

Россия, 
Санкт-Пе-
тербург 
Russian 
Federation, 
Saint 
Petersburg 

Пилотная 
программа

Pilot program
2022 2

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR
MLPA 36 140 4 [12]

Россия, 
Прибайкалье 
Russian 
Federation, 
Baikal region 

Пилотная 
программа

Pilot program
2023 2

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR

Подтверждаю-
щая диагностика 
осуществлялась 
в другом центре 

(уровень 3Б)
Confirmatory 

diagnostics was 
performed at a 
different center 

(3B)

43 151 3 [13]

Россия, 
Централь-
ный и 
Дальнево-
сточный 
федеральные 
округа
Russian 
Federation, 
Central and 
Far Eastern 
Districts 

Пилотная 
программа

Pilot program
2023–2024 2

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR

MLPA для 
определения 
количества 
копий гена 

SMN2
MLPA for 

determination of 
SMN2 gene copy 

number

295 916 40 [10]

Россия, 
несколько 
регионов 
Russian 
Federation, 
several regions 

Эпидемиологи-
ческое исследо-

вание по 
результатам 

пилотной 
программы НС
Epidemiological 
study based on 

results of the pilot 
neonatal screening 

program

2022 Н/д**
N/a**

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR

Н/д**
N/a** 202 908 26 [51]

США, штат 
Висконсин 
USA, 
Wisconsin 

НС
Newborn 
screening

2019–2020 Н/д**
N/a**

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR

Капельная 
цифровая ПЦР
Droplet digital 

PCR

60 984 6 [28]

США, штат 
Джорджия 
USA, Georgia

Пилотная 
программа

Pilot program
2019–2020 Н/д**

N/a**

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR

Н/д**
N/a** 301 418 15 [29]

Продолжение табл. 2 см. на стр. 167. 
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Страна, 
источник
Country, 

source

Характеристика
Characteristics

Годы 
проведения

Years of 
conduction

Количество 
этапов НС

Number  
of NS stages

Метод первого 
этапа

First-stage  
method

Метод под-
тверждающей 
диагностики
Confirmatory 

diagnostic method

Общее число 
протестиро-

ванных
новорождён-

ных
Total number 
of newborns 

screened

Число 
под-

тверждён-
ных 

случаев
Number of 
confirmed 

cases

Источник
Reference

США, штат 
Калифорния 
USA, 
California 

НС
Newborn 
screening

2020–2021 Н/д**
N/a**

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR

Капельная 
цифровая ПЦР/

ПЦР
Droplet digital 

PCR/PCR

628 791 34 [30]

США, 
Нью-Йорк 
USA, New 
York 

Пилотная 
программа

Pilot program
2016–2017 Н/д**

N/a**

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR

Н/д**
N/a** 3826 1 [31]

США, 
Нью-Йорк 
USA, New 
York 

НС
Newborn 
screening

2018–2020 2
Количественная 

ПЦР
Quantitative PCR

Капельная 
цифровая ПЦР/

ПЦР-РВ
Droplet digital 
PCR/RT-PCR

225 093 8 [32]

США, 
Нью-Йорк 
USA, New 
York 

НС
Newborn 
screening

2018–2021 2
Количественная 

ПЦР
Quantitative PCR

Капельная 
цифровая ПЦР/

ПЦР-РВ
Droplet digital 
PCR/RT-PCR

650 000 34 [4]

США, 
Массачусетс 
USA, 
Massachusetts 

НС
Newborn 
screening

2018–2021 3
Количественная 

ПЦР
Quantitative PCR

Секвенирование 
по Сенгеру

Sanger sequencing
179 467 10 [33]

США, Юта 
USA, Utah 

НС
Newborn 
screening

2018–2023 2 ПЦР 
PCR

Н/д**
N/a** 239 844 13 [27]

Тайвань
Taiwan 

Пилотная 
программа в 
Центре НС в 

клинике 
Национального 

университета 
Тайваня

Pilot newborn 
screening program 

at National 
Taiwan University 

Hospital

2014–2016 2
Количественная 

ПЦР
Quantitative PCR

Капельная 
цифровая ПЦР 

и MLPA
Droplet digital 

PCR and MLPA

120 267 7 [41]

Тайвань
Taiwan 

Пилотная 
программа в 
Центре НС в 

клинике 
Национального 

университета 
Тайваня

Pilot newborn 
screening program 

at National 
Taiwan University 

Hospital

2014–2019 2
Количественная 

ПЦР
Quantitative PCR

Капельная 
цифровая ПЦР  

и MLPA
Droplet digital 

PCR and MLPA

364 000 21 [42]

Продолжение табл. 2 см. на стр. 168. 
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Страна, 
источник
Country, 

source

Характеристика
Characteristics

Годы 
проведения

Years of 
conduction

Количество 
этапов НС

Number  
of NS stages

Метод первого 
этапа

First-stage  
method

Метод под-
тверждающей 
диагностики
Confirmatory 

diagnostic method

Общее число 
протестиро-

ванных
новорождён-

ных
Total number 
of newborns 

screened

Число 
под-

тверждён-
ных 

случаев
Number of 
confirmed 

cases

Источник
Reference

Тайвань
Taiwan 

Программа НС
Newborns 

screening program
2017–2022 2

ПЦР или 
масс-спектро-

метрия
PCR or mass 
spectrometry

MLPA 446 996 22 [43]

Хорватия, 
Загреб
Croatia, 
Zagreb 

Пилотная 
программа

Pilot program
2023–2024 3*

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR
MLPA 32 655 4 [52]

Япония, 
Осака
Japan, Osaka

Пилотная 
программа

Pilot program
2021 2

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR
MLPA 22 951 1 [47]

Япония, 
Осака
Japan, Osaka 

Пилотная 
программа

Pilot program
2020–2023 –

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR
MLPA 69 679 1 [46]

Япония, 
Кумамото
Japan, 
Kumamoto 

Пилотная 
программа

Pilot program
2021–2022 2

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR
MLPA 13 587 1 [48]

Япония, 
префектура 
Хёго
Japan, Hyogo 
Prefecture

Пилотная 
программа

Pilot program
2021–2022 2

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR

Капельная 
цифровая ПЦР  

и MLPA
Droplet digital 

PCR and MLPA

8336 2 [45]

Япония, 
префектура 
Хёго
Japan, Hyogo 
Prefecture 

Пилотная 
программа

Pilot program
2021–2023 2

Количественная 
ПЦР

Quantitative PCR

MLPA/
количественная 

ПЦР
MLPA/qualitative 

PCR

16 037 3 [44]

Примечание. *В качестве одного из этапов учитывалась повторная диагностика первично-положительных результатов, проводимая до подтверждающей диагно-
стики. **Не применимо ввиду отсутствия информации в источнике. ***Проводились 2 исследования методом количественной ПЦР — для подтверждающей диа-
гностики и определения числа копий гена SMN2. Н/д — нет данных.
Notes. Quantitative PCR (polymerase chain reaction in real-time, RT-qPCR), MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification) — a method of multiplex amplifica-
tion of ligated probes; PCR-RFLP — polymerase chain reaction and restriction fragment length polymorphism analysis
*Reassessment of initially positive results, performed prior to confirmatory diagnostics, was considered as one of the procedural steps. N/a ** — not applicable due to the lack of re-
ported data in the source. ***Two assays with quantitative PCR were conducted — for confirmatory diagnostics and for determination of SMN2 gene copy number.

чил все 3 препарата патогенетической терапии [33]. 
При этом, несмотря на отдельные случаи назначения 
нескольких ЛП одному пациенту в зарубежных стра-
нах, в России применение комбинированной терапии 
несколькими ЛП не рекомендовано ввиду недостаточ-
ности клинических данных, подтверждающих эффек-
тивность и безопасность такого подхода [2].

Заключение
Всё больше стран принимают меры по расшире-

нию программ массового обследования новорождённых 
и внедряют в них диагностику на СМА. С учётом повы-
шения доступности эффективной болезнь-модифици-
рующей терапии, выявление заболевания до момента 
его клинической манифестации с последующим назна-
чением лекарственной терапии имеет решающую роль 

в снижении скорости утраты двигательных функций, 
увеличении выживаемости, повышении качества жизни 
пациента и качества оказания медицинской помощи.

Несмотря на разнообразие подходов к проведению 
НС на СМА в мировой практике, ключевым и наибо-
лее распространённым является диагностический алго-
ритм, включающий количественную ПЦР для первич-
ного выявления числа копий гена SMN1 и последующее 
подтверждение диагноза методом MLPA. Данный алго-
ритм внедрён в клиническую практику на всей терри-
тории России и обеспечивает единый стандарт выявле-
ния СМА вне зависимости от региона. Представленный 
унифицированный подход может являться ценной мо-
делью организации массового обследования новорож
дённых для тех стран, где на федеральном уровне про-
ведение НС на СМА в настоящий момент не введено.
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