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Вступ. Одним із головних напрямів надання медичної 
допомоги є зниження показників материнської і 
малюкової смертности, які є «лакмусовим папірцем» 
стану медичної допомоги. За даними ВООЗ, близько 
3,0 % дітей у світі народжуються з природженими 
вадами розвитку (ПВР). Їхня частка в малюковій 
смертності становить 35,0–45,0 % [23], тоді як впро-
вадження ефективних, перевірених методик в акушер-
стві та гінекології могло б зменшити до 2025 р. смертність 
новонароджених на 71,0 % (у середньому 1,9 млн на 
рік), на 33,0 % мертвонароджених (у середньому 820 
тис. на рік) і на 51,0 % материнську смертність (у 
середньому 0,16 млн на рік) [9].

Природжені вади розвитку спостерігали здавна. До 
нашого часу збереглося давньоєгипетське (понад 5 тис. 
років тому) зображення хворого з хондродисплазією. 
У вавилонському клинописі (3800–2000 рр. до  Р. Х.) є 
таблиця, у якій подано 62 види ПВР. Вчення про ПВР 
виокремилося як самостійна наука – тератологія – у 
1822 р., коли французький учений Жоффруа Сент-Ілер 
(G. Saint-Hilaire) застосував експериментальний метод 
вивчення причин виникнення ПВР [18].

У практичному аспекті важливим є раннє виявлення 
ПВР, що дає змогу жінці обрати обґрунтоване інформоване 
рішення щодо тактики ведення вагітности. Саме з 
цією метою розроблено пренатальні скринінги на 
ПВР [8, 21]. Виокремлюють декілька етапів неінвазивного 
пренатального скринінгу. Комбінований скринінг I 
триместру проводиться у терміні гестації 11–13 тиж-
нів і включає УЗД з оцінкою  товщини комірцевого 
простору, наявности носових кісток та інших маркерів 
хромосомних патологій,  біохімічне дослідження крови 
на протеїн-А плазми (рregnancy-associated plasma 
protein-A – РАРР-А) та вільну β-субодиницю хоріонічного 
гонадотропіну людини (β-ХГЛ). Комбінований скринінг 
II триместру вагітности включає УЗД на 18–21-му 

тижнях і потрійний або квадротест у терміні від 16 
до 20 тижнів вагітности й передбачає  визначення 
α-фетопротеїну (α-ФП), некон’югованого естріолу 
(Е3), β-ХГЛ та інгібіну А у крові [6]. Інтегральний 
скринінг поєднує ультразвукові показники  й результати 
обох біохімічних досліджень крови I та II триместрів 
вагітности. Під час скринінгу крім ультразвукових і 
біохімічних маркерів береться до уваги також вік 
жінки. За допомогою комп’ютерної інтегральної оцінки 
цих показників уже в I триместрі можна діагностувати 
майже 90% трисомій за 21-ю хромосомою і близько 
95 % трисомій за 18-ю і 13-ю хромосомами. Додавання 
до програми обстеження додаткових ультразвукових 
ознак, таких, як розмір носових кісток, пульсаційний 
індекс у венозній протоці, регургітація крови через 
тристулковий клапан серця, значно збільшує ймовірність 
виявлення хромосомних аберацій [3, 14]. 

Вагітним, у яких за результатами неінвазивних 
тестів виявлено високий ризик народження плода з 
хромосомними абераціями,  рекомендують інвазивну 
пренатальну діагностику – генетичне дослідження 
клітин, отриманих під час  біопсії ворсин хоріона або 
амніоцентезу. Основними недоліками інвазивних 
технологій є ускладнення у вигляді репродуктивних 
втрат (близько 1 %) і їхня висока вартість [1, 4]. Саме 
тому науковий світ шукає неінвазивні високоінформа
тивні, чутливі та специфічні предиктори генетичних 
аномалій плода, які могли б замінити традиційні 
інвазивні методики, а саме – неінвазивні пренатальні 
тести (Non Invasive Prenatal Test – NIPT).

Міжнародна федерація гінекології та акушерства 
(International Federation of Gynecology and Obstetrics 
– FIGO) наводить такі рекомендації для пренатальної 
діагностики ПВР. 

1. Вік матері не слід використовувати як основний 
прогностичний чинник високого ризику анеуплоїдій 

ISSN 2306-4269. Lviv Clinical Bulletin. 2022, 3(39) - 4(40): 14-20       https://orcid.org/10.25040/lkv2022.03-04.014



Оригінальні дослідження

ISSN 2306-4269. Lviv Сlinical Bulletin. 2022, 3(39) - 4(40)	 15

і вад розвитку плода або як основний критерій для 
застосування інвазивних методів пренатальної 
діагностики, оскільки в разі використання віку вагітної 
як єдиного предиктора анеуплоїдій частота виявлення 
їх не перевищує 30 %, а хибнопозитивні результати 
досягають 20 %.

2. Поряд із оцінкою віку для первинного неінвазивного 
пренатального скринінгу рекомендовано такий 
діагностичний комплекс: вимірювання товщини 
комірцевого простору, визначення концентрації вільної 
β-ХГЛ і РАРР-А, що дає змогу досягти високої точности 
у виявленні анеуплоїдій плода (понад 92 % з частотою 
хибнопозитивних результатів близько 5 %).

3. Для підвищення ефективности первинного скринінгу 
треба вивчати додаткові ультразвукові маркери: 
візуалізацію і вимір носових кісток, оцінку параметрів 
кровоплину у венозній протоці та виявлення регургітації 
в трьохстулковому клапані серця плода, що збільшує 
до 95 % частоту виявлення аномалій плода за ймовірности 
хибнопозитивних результатів близько 3 %. 

4. Для подальшого поглибленого обстеження ва-
гітних групи підвищеного ризику хромосомних ано-
малій плода перевагу слід віддавати таким 
високоінформативним і безпечним дослідженням, як 
визначення фетальної позаклітинної ДНК (дез
оксирибонуклеїнової кислоти) у плазмі крови матері, 
що дозволяє значно підвищити точність діагностики 
анеуплоїдій: синдрому Дж. Дауна – до 99 %, синдро-
му Дж. Х. Едвардса – до 97 % і синдрому К. Патау 
– до 92 % з мізерно низькою частотою хибнопозитивних 
результатів (0,2–0,4 %). 

Показання для подальших генетичних досліджень 
визначаються за результатами первинного скринінгу 
в 11–13 тижнів гестації: за середнього ризику (1:100–
1:1000) рекомендується NIPT – аналіз фетальної 
позаклітинної ДНК (сell-free fetal DNA, cffDNA), а у 
групі високого ризику 1:100 і менше – інвазивна 
пренатальна діагностика [6, 23].

Важливим завданням є своєчасна кваліфікована 
діагностика тих вад розвитку, що коригуються, поєднання 
зусиль акушерів, неонатологів, дитячих неврологів, 
педіатрів та інших фахівців для забезпечення народ-
ження дитини та надання їй спеціалізованої допомо-
ги з подальшою реабілітацією впродовж життя [5, 
10, 20, 22]. Адже, за даними європейського когортного 
дослідження щодо десятирічного виживання дітей, 
народжених із вродженими аномаліями у Західній 
Європі з 2005 по 2014 рік, показники виживання були 
відносно високими (97,3 %) у віці до 1 року та 90 %  
– у віці до 10 років зі значними розбіжностями між 
вадами різного ступеня тяжкости [12].

Оскільки природжені вади розвитку супроводжують 
людину впродовж усього її життя, а також є основною 
причиною інвалідности в дитячому, а згодом і в 
дорослому віці, то актуальність пренатальних досліджень 
і заходів, спрямованих на профілактику природжених 
аномалій, не втрачає вагомости.

Мета дослідження. Провести ретроспективний 
аналіз спектра природжених вад розвитку, діагностованих 

антенатально у Львівському медико-генетичному 
центрі упродовж 2018–2020 рр.

Матеріали, дизайн і методи дослідження. Збiр і 
аналiз клiнiчно-епiдемiологiчних i медико-статистичних 
даних про пренатально діагностовані випадки ПВР 
здійснювали ретроспективно за первинною документа
цiєю 2018–2020 рр. (форма № 49, затверджена Наказом 
МОЗ України № 102 від 03.05.1999) на базі Львівсько-
го медико-генетичного центру ДУ «Інститут спадкової 
патології НАМН України» (м. Львів). Дизайн дослідження 
– описовий, із застосуванням емпіричного методу 
дослідження. Результати опрацьовано статистично. Для 
оцінки різниці aрифметичних середніх використано 
t-критерій Стьюдентa. Нульові гіпотези перевіряли з 
використaнням критерію t нa рівні знaчущости р ≤ 0,05. 

Результати дослідження та їх обговорення. Усього 
у 2018–2020 рр. оглянуто 11062 вагітних (табл. 1), 
серед яких ПВР діагностовано у 454 випадках на різних 
термінах вагітности, що становило 4,1 % і не пере-
вищувало популяційні значення.

Таблиця1
Частота природжених вад розвитку, діагностованих 

пренатально, у Львівському медико-генетичному центрі  
у 2018–2020 рр.

Рік Кількість 
вагітних

Кількість природжених вад 
розвитку плода %

2018 5007 162 3,2

2019 3843 189 4,9

2020 2212 103 4,7

Усього 11062 454 4,1

Можемо спостерігати зменшення кількости вагітних, 
які звернулися в медико-генетичний центр, імовірною 
причиною чого може бути епідемія коронавірусу. 
Кількість вагітних, які звернулися в медико-генетичний 
центр у 2020 р. (2212 осіб), зменшилася у 2,3 разу 
порівняно з 2018 р. (5007 осіб). Проте кількість 
діагностованих у плода ПВР у 2020 р. істотно не 
відрізнялася (р > 0,05) від значень 2018 р. Хоча кіль-
кість ПВР серед цих років була найвищою у 2019 р. 
(4,9 %), відмінності від інших років були несуттєви-
ми (р > 0,05).

У 2018 р. у Львівському медико-генетичному центрі 
обстежено 5007 вагітних (табл. 1), зокрема, 2857 до 
22-го тижня вагітности та 2150 – після 22-го тижня 
вагітности. Усього у 2018 р. діагностовано 136 (4,8 %) 
випадків ПВР плода в термін до 22 тижнів вагітности 
та 26 випадків (1,2 %) у другій половині вагітности. 
Найчастіше у 2018 р. серед ПВР плода в термін до 
22-го тижня вагітности діагностували вади розвитку 
центральної нервової системи (ЦНС) (Q00–Q07) – 31 
випадок (22,8 %) та вади розвитку нирок і сечовивідних 
шляхів (Q60–Q64) – 24 випадки (17,6 %). У 17 (12,5 %) 
виявлено спадкові хвороби скелета – хондродистрофію 
(табл. 2). Множинні ПВР (Q89.7) зафіксовано у 22  
обстежених (16,2 %), а найменше у цьому ж році 
діагностовано вад розвитку шлунково-травного каналу 
(ШКК) (Q38–Q45) – 2 випадки (1,5 %).
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Таблиця 2
Частота і спектр природжених вад розвитку, діагностованих пренатально до 22-го тижня вагітности у 2018–2020 рр.

МКХ-10-
діагноз Природжені вади розвитку

2018 2019 2020 р

n = 136 % n = 169 % n = 95 % 2018/
2019

2018/
2020

2019/
2020

Q00– Q07 Вади розвитку ЦНС 31 22,8 38 22,5 20 21,1 >0,05 >0,05 >0,05
Q20– Q28 Вади розвитку серця і судин 15 11,0 28 16,6 13 13,7 >0,05 >0,05 >0,05
Q35– Q37 Вади розвитку обличчя 9 6,6 11 6,5 9 9,5 >0,05 >0,05 >0,05
Q38– Q45 Вади розвитку ШКК 2 1,5 7 4,1 4 4,2 <0,05 <0,05 >0,05

Q60–Q64 Вади розвитку нирок і 
сечовивідних шляхів 24 17,6 30 17,8 16 16,8 >0,05 >0,05 >0,05

Q66– Q70 Вади розвитку кистей і стіп 3 2,2 7 4,1 6 6,3 <0,05 <0,05 >0,05
Q77–Q78 Хондродистрофія 17 12,5 9 5,3 2 2,1 <0,05 <0,05 <0,05

Q79.2– Q79.3 Вади розвитку передньої 
черевної стінки 13 9,6 5 3,0 - - <0,05 <0,05 <0,05

Q89.7 Множинні природжені вади 
розвитку 22 16,2 34 20,1 25 26,3 >0,05 >0,05 >0,05

Після 22 тижнів вагітности (табл. 3) найчастіше 
діагностували ПВР нирок і сечовивідних шляхів (Q60–
Q64) – 7 випадків (26,9 %), ЦНС (Q00–Q07) – 6 ви-
падків (23,0 %) та серця і судин (Q20–Q28) – 4 ви-
падки (15,4 %). Вади розвитку передньої черевної 

стінки (Q79.2–Q79.3) та кистей і стіп (Q66–Q70) 
траплялися по одному випадку (3,9 %). У цьому тер-
міні вагітности не  виявлено жодної вади розвитку 
ШКК і множинних ПВР.

Таблиця 3

Частота і спектр природжених вад розвитку, діагностованих пренатально після 22-го тижня вагітности у 2018–2020 рр.

МКХ-10-
діагноз Природжені вади розвитку

2018 2019 2020 р

n = 26 % n = 20 % n = 8 % 2018/
2019

2018/
2020

2019/
2020

Q00– Q07 Вади розвитку ЦНС 6 23,0 4 20,0 1 12,5 >0,05 <0,05 >0,05
Q20– Q28 Вади розвитку серця і судин 4 15,4 4 20,0 2 25,0, >0,05 >0,05 >0,05
Q35– Q37 Вади розвитку обличчя 2 7,7 1 5,0 1 12,5 >0,05 >0,05 <0,05
Q38– Q45 Вади розвитку ШКК 0 0 3 15,0 1 12,5 <0,05 <0,05 >0,05

Q60–Q64 Вади розвитку нирок і 
сечовивідних шляхів 7 26,9 7 35,0 2 25,0 >0,05 >0,05 >0,05

Q66– Q70 Вади розвитку кистей і стіп 1 3,9 1 5,0 1 12,5 <0,05 <0,05 <0,05
Q77– Q78 Хондродистрофія 5 19,2 0 0 0 0 <0,05 <0,05 >0,05

Q79.2– Q79.3 Вади розвитку передньої 
черевної стінки 1 3,9 0 0 0 0 <0,05 <0,05 >0,05

У 2019 р. у Львівському медико-генетичному центрі 
обстежено 3843 вагітних (табл. 1), зокрема, 2157 до 
22-го тижня вагітности та 1686 – після цього терміну. 
Усього діагностовано 169 випадків ПВР плода (7,8 %) 
до 22-го тижня розвитку, що має достовірну різницю 
порівняно з 2018 р. (р < 0,05), та 20 випадків (1,2 %) у 
другій половині вагітности (р > 0,05). Як і у 2018 р., так 
і у 2019 р. найчастіше серед ПВР плода до 22-го тижня 
вагітности діагностували вади розвитку ЦНС – 38 випад
ків (22,5 %). Множинні ПВР, виявлені у 34  випадках (20,1 
%), посідали друге місце (табл. 2), на третьому місці 
опинилися вади розвитку нирок і сечовивідних шляхів 
– 30 випадків (17,8 %), найменше було вад розвитку 
передньої черевної стінки – 5 випадків (3,0 %). 

Після 22 тижнів вагітности найчастіше діагностували 
ПВР нирок і сечовивідних шляхів – 7 випадків (35,0 %), 
ЦНС – 4 випадки (20,0 %), серця і судин – 4 випадки 

(20,0 %). Вади розвитку обличчя (Q35–Q37) та вади 
розвитку кистей і стіп (Q66–Q70) траплялися по одному 
випадку (5,0 %). У цьому терміні вагітности не виявлено 
ПВР передньої черевної стінки, хондродистрофії та 
множинних природжених вад розвитку, натомість вади 
органів ШКТ були діагностовані у трьох вагітних 
(15,0 %) (табл. 3), що пов’язано з тим, що цей вид 
патології найчастіше діагностується у другій половині 
вагітности.

Спектр ПВР та деформацій опорно-рухового апарату, 
діагностованих антенатально, показує перевагу вад 
розвитку ЦНС до 22-го тижня вагітности у 2018 р. 
(22,8 %) та у 2019 р. (22,5 %), проте хоча ці показники 
майже не змінюються у другій половині вагітности 
(23,0 і 20,0 % відповідно), на першому місці опиня-
ються вади розвитку нирок і сечовивідних шляхів 
(26,9 і 35,0 %).
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Зазначмо: якщо під час УЗД плода вади розвитку 
серця і судин були лише на четвертому місці (16,6 %) 
у 2019 р. та на п’ятому місці (11,0 %) у 2018 р., то 
після народження дитини їх діагностовано значно 
частіше.

У 2020 р. у Львівському медико-генетичному центрі 
обстежено 2212 вагітних (табл. 1), зокрема, 1892 до 
22-го тижня вагітности та 320 – після 22-го тижня. 
Зменшення кількости відвідувань можна пояснити 
пандемією коронавірусу. Усього діагностовано 95 
випадків ПВР плода (5,0 %) у терміні до 22 тижнів 
вагітности та 8 випадків (2,5 %) – у другій половині 
вагітности. У 2020 р. кількість обстежень вагітних 
зменшилася в обох половинах вагітности порівняно 
з 2018 р., проте пацієнтки у 5,9 разу частіше зверталися 
в медико-генетичний центр у першій половині вагітности, 
ніж після 22-го тижня (р < 0,05).

У 2020 р. серед ПВР у терміні до 22-го тижня 
вагітности найчастіше діагностували множинні ПВР 
– 25 випадків (26,3 %) та вади розвитку нирок і се-
човивідних шляхів – 16 випадків (16,8 %). У 13  ва-
гітних (13,7 %) у плода фіксували ПВР серця і судин 
(Q20–Q28), а найменше було спадкових хвороб  скелета 
– хондродистрофії – 2 випадки (2,1 %) (табл. 2). Після 
22 тижнів вагітности (табл. 3) ПВР діагностували в 
поодиноких випадках: серця і судин та нирок і 
сечовивідних шляхів у 2 випадках (25,0 %). У цьому 
терміні вагітности не виявлено випадків ПВР передньої 
черевної стінки, хондродистрофії та множинних.

Як зазначають M. Bakker зі співавторами [8], за 
даними різних реєстрів (США, Індія, деякі країни 
Європи), зареєстровано 18243 випадки ПВР серцево-
судинної системи серед 8 847 081 народження. Медіана 
загальної поширености становила 19,1 на 10 000 
народжень, але змінювалась втричі між реєстрами 
різних країн – від 10,1 до 31,0 на 10 000. ПВР серця 
та судин під час вагітности були виявлені щонайменше 
у 50 % випадків у одній третині реєстрів. Однак 
пренатальне виявлення становило від 13 % у Сло-
ваччині, що збігається з нашими даними (11,0 % у 
2018 р. та 16,6 % у 2019 р.), до 87 % у деяких райо-
нах Франції. Стабільно значним було пренатальне 
виявлення гіпоплазії лівих відділів серця (64 %), 
найрідше фіксували аномальну легеневу вену  
(28 %). 

У тих країнах, де закон не дозволяє переривання 
вагітности, зазвичай спостерігається більша пошире
ність ПВР серця та судин у живонароджених [8].

У 500 жінок Кенії під час планового УЗД діагносто
вано 15 аномалій плода (3 %), причому найчастіше 
ПВР голови (1,6 %). Інші аномалії становили ПВР 
хребта (0,4 %), легень (0,4 %), нирок і сечовивідних 
шляхів (0,4 %), кісткової системи (0,4 %) [16]. Поширеність 

природжених аномалій у країнах, що розвиваються, 
досліджували на прикладі міста Рабат (Марокко). 
Серед 43 923 зарєєстрованих пологів із січня 2011 р. 
по червень 2016 р. природжені аномалії  зареєстровано 
в 245 випадках, поширеність становила 5,58 на 1000 
народжених. 

Антенатальну діагностику природжених вад розвитку 
проведено у 28,6 % випадків, решту діагностовано 
після пологів, із них 19,2 % становили мертвонародження 
[11], що свідчить про недоступність пренатальної 
діагностики для багатьох верств населення країн, що 
розвиваються, на відміну від України та інших країн 
Європи.

Аналіз результатів пренатального ультразвукового 
дослідження деформацій кінцівок плода у вагітних 
проведено в Китаї. Це було ретроспективне дослідження 
вагітних жінок із високим пренатальним ризиком у 
багатопрофільному консультаційному центрі з січня 
2006 р. по грудень 2015 р. Серед 4088 плодів у 144 
(3,52 %) діагностовано аномалії кінцівок [19]. Цей 
показник збігається з нашими (2,2 % у 2018 р. та 4,1 % 
у 2019 р.). Отже, існує потреба у впровадженні 
високоякісних навчальних програм, які можуть підви
щити ефективність УЗД-обстежень для пренатального 
виявлення природжених аномалій [10].

Вивчення частоти ПВР дає змогу припустити вплив 
тератогенів і мутагенів [24], що допоможе уникнути 
наслідків цього впливу у плануванні подальшої вагітности, 
проведенні медико-генетичних консультацій у осіб із 
високим ризиком виникнення ПВР [13, 14]. Проте 
вичерпні дані про поширеність ПВР в європейських 
країнах, включаючи Україну, є нечисленними й 
недостовірними через епідемію коронавірусу, що 
позначилося на кількості вагітних у цей період [15, 17].

Висновки. У 2018–2020 рр. кількість природжених 
вад розвитку, діагностованих пренатально в різні термі
ни вагітности, була вищою у 2019 р. (4,9 %) без істотних 
відмінностей з іншими роками. У 2019 р. діагностовано 
7,8 % випадків природжених вад розвитку плода до 22 
тижнів вагітности, істотно більше, ніж у 2018 р. (4,8 %). 

Найчастіше серед вад розвитку плода до 22-го тижня 
вагітности діагностовано вади розвитку центральної 
нервової системи (21,8 %) у 2018 р., 22,5 % у 2019 р. 
та 21,1 % – у 2020 р. У другій половині вагітности 
чільне місце посідали вади розвитку нирок і сечовивід
них шляхів – 26,9, 35,0 і 25,0 % відповідно. 

У результаті проведеного ретроспективного аналізу 
спектра природжених вад розвитку, діагностованих 
антенатально у Львівському медико-генетичному 
центрі у 2018–2020 рр., з’ясовано його частоту серед 
плодів у першій і другій половині вагітности зі 
зазначенням патології органів та систем.
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Ретроспективний аналіз спектра природжених вад розвитку, визначених 
антенатально у Львівському медико-генетичному центрі (2018–2020)

О. З. Гнатейко, Н. І. Кіцера, Н. В. Гельнер, М. М. Тенета, З. О. Гнатейко, І. В. Війтович

Вступ. Згідно зі статистичними даними ВООЗ, близько 3,0 % дітей у світі народжуються з природжени-
ми вадами розвитку (ПВР).

Мета. Провести ретроспективний аналіз спектра природжених вад розвитку, діагностованих антенаталь-
но у Львівському медико-генетичному центрі (2018–2020).

Матеріали й методи. Збiр і аналiз клiнiко-епiдемiологiчних та медико-статистичних даних про випадки 
ПВР, діагностованих пренатально у 2018–2020 рр., здійснювали з джерел первинної документацiї (форма 
№ 49), що затверджена Наказом МОЗ України від 03.05.1999 р. № 102, на базі Львівського медико-генетичного 
центру ДУ «Інститут спадкової патології НАМН України». Різницю aрифметичних середніх оцінювали з 
використaнням t-критерію Стьюдентa. Нульові гіпотези перевіряли за допомогою t- критерію нa рівні 
знaчущости р ≤ 0,05. 

Результати. Серед обстежених 11 062 вагітних у 2018–2020 рр. ПВР були діагностовані у 454 випадках, 
в різні терміни вагітности, що становило 4,1 %. У 2018–2020 рр. кількість ПВР, діагностованих пренатально, 
була найбільшою у 2019 р. – 4,9 %, проте не виявлено достовірної різниці (р > 0,05) порівняно з середнім 
значенням за ці роки – 4,1 % та з 2018 р., де частота була найменшою – 3,2 %. У 2019 р. діагностовано 169 
випадків (7,8 %) ПВР у плода в терміні до 22 тижнів вагітности, що має достовірну різницю (р < 0,05) по-
рівняно з 2018 р. – 136 (4,8 %). Частота діагностованих ПВР у терміні після 22 тижнів вагітности є достовірно 
вищою (р < 0,05) у 2020 р. – 2,5 % порівняно з іншими роками – 1,2 %. 

Висновки. У першій половині вагітности (до 22 тижнів) найчастіше діагностували вади розвитку центральної 
нервової системи (Q00–Q07), у другій половині вагітности (після 22 тижнів) чільне місце посіли вади 
розвитку нирок і сечовивідних шляхів (Q60–Q64). 

Ключові слова: природжені вади розвитку, вагітність, ультразвукова діагностика, пренатальний скринінг. 

A Retrospective Analysis of the Spectrum of Congenital Malformations Diagnosed 
Prenatally Based on the Lviv Medical Genetics Center during 2018-2020 yy

O. Hnateiko, N. Kitsera, N. Helner, M. Teneta, Z. Hnateiko, I. Vijtovych

Introduction. According to the WHO, about 3 % of infants worldwide are born with a congenital malformation 
(CM).  

The aim of the study. To conduct a retrospective analysis of the spectrum of congenital malformations diagnosed 
during pregnancy based on the Lviv Medical Genetics Center during 2018–2020 yy. 

Materials and methods. Clinical and epidemiological, as well as medical and statistical data on CM diagnosed 
prenatally between 2018–2020 were collected from primary source documents (Form No. 49) and then analyzed at 
the Lviv Medical Genetics Center ʺInstitute of Hereditary Pathology, National Academy of Medical Sciences of 
Ukraineʺ, Lviv. The Student’s t-test was used to determine the difference between the arithmetic means. The null 
hypotheses were tested using a t-test at the significance level of p ≤ 0.05.

Results. A total of 11062 pregnant women were examined between 2018-2020: CM at different stages of preg-
nancy were diagnosed in 454 cases, which accounted for 4.1 % of cases and did not exceed the population value. 
There was a 2.3-fold reduction in the number of pregnant women presented to the Medical Genetics Center in 2020, 
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probably due to the global coronavirus pandemic – from 5007 women in 2018 to 2212 females in 2020. However, 
the number of CM diagnosed prenatally in 2020 was not statistically significant (р > 0.05) as compared to the ave 
rage value for these years and 2018. 

In 2018, a total of 5007 pregnant women were examined at the Lviv Medical Genetics Center. In 136 (4.8 %) 
cases, fetal malformations were diagnosed before 22 weeks of gestation, while in 26 (1.2 %) cases, pregnancy was 
affected by congenital anomaly in its second half. 

In 2019, there were examined 3843 pregnant women. In 169 (7.8 %) cases, CM were diagnosed before 22 weeks 
of gestation, that was statistically significant as compared to 2018 (p < 0.05) and in 20 (1.2 %) cases, fetal anoma-
lies were detected in the second half of pregnancy, that was not statistically significant as compared to the previous 
year (р > 0.05). 

In 2020, we examined 2212 pregnant women. Reducing the number of visits to our medical center was probably 
due to the coronavirus pandemic. There were 95 (5.0 %) cases of fetal malformations diagnosed before 22 weeks 
of gestation and 8 (2.5 %) cases of congenital anomalies detected in the second half of pregnancy. 

The number of CM diagnosed prenatally was the highest in 2019 - 4.9 %; however, there was no statistically 
significant difference (p > 0.05) in the average values for these years – 4.1 % and 3.2 % in 2020 and 2018, respec-
tively. In 2020, the incidence of congenital malformations diagnosed after 22 weeks of gestation was significantly 
higher (p < 0.05) than in other years – 2.5 % and 1.2 %, respectively.

Conclusions. Between 2018-2020, the incidence of congenital malformations diagnosed at different stages of 
pregnancy was 4.1 %. Congenital malformation s of the nervous system (Q00-Q07) were the most common ano
malies diagnosed before 22 weeks of gestation, while after 22 weeks, the most common malformations were conge
nital malformations of the urinary system (Q60-Q64). Qualified timely diagnosis of correctable developmental 
deficiencies, as well as team efforts of obstetricians, neonatologists, pediatric neurologists, pediatricians, and other 
health care professionals to ensure normal childbirth and provide a baby with specialized care, followed by life-time 
rehabilitation are the main tasks of prenatal medicine. 

Keywords: congenital malformations, pregnancy, ultrasound diagnostics, prenatal screening.
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