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Диссертационная работа И.Ю. Баркава посвящена актуальной проб л ем е 

современной медицины - изучению внеклеточной ДНК с целью совершенствования 

системы пренатального скрининга анеуплоидий у плода. Диссертационная работа 

осуществлена на обширном клиническом материале (численность выборки составляет 

1918 образцов плазмы крови беременных женщин) с привлечением комплекса 

современных методов исследования- FISH, QF-PCR, микроматричный анализ, массовое 

параллельное секвенирование. Работа бьша проведена на двух группах образцов: 

ретроспективное исследование с использованием образцов плазмы от женщин, 

направленных на инвазивную пренатальную диагностику (n=763); проспектинное 

исследование образцов плазмы от женщин, проходивших медико-генетическое 

консультирование в ФГБУ "НМИЦ АГП им. В.И. Кулакова" Минздрава России (n=1155). 

В результате выполнения работы показа:но, что ДНК-скрининг анеуплоидий плода 

по крови матери обладает достаточными показателями чувствительности и 

специфичности, что позволяет рекомендовать его применение беременным женщинам, 

как с низким, так и с высоким риском по результатам комбинированного скрининга 1 и 11 

триместров. 

Автором также проведено изучение зависимости доли плодовой ДНК в плазме 

матери от массы тела, индекса массы тела и от срока беременности. Показано что 

отсутствует значимая корреляция доли плодовой ДНК со сроком беременности в период 

рекомендованный для проведения неинвазивного пренатального скрининга (с 11 по 18 

неделю беременности). Также показано, что высокий ИМТ не является значимым 

ограничением для проведения исследования. В работе проведен анализ 

идентифицированных ложноположительных и ложноотрицательных результатов, бьшо 

выявлено, что значительная доля (44%) ложноположительных результатов обусловлена 

аномалиями хромосомы Х у матери, вследствие чего автором был разработан алгоритм 

дополнительного анализа в случае выявления высокого риска по хромосоме Х по 

результатам неинвазивного пренатального скрининга. Несомненной ценностью 

вьmолненной работы является грамотный подход к дизайну эксперимента и его 

выполнения с использованием различных методов. 

Таким образом диссертация соответствует требованиям п.9 «Положения о порядке 

присуждения ученых степеней», утвержденного постановлением Правительства 

Российской Федерации 24 сентября 2013 г., NQ 842, предъявляемым к диссертацшu\1 на 



соискание ученой степени кандидата наук, а сам автор заслуживает присуждения искомой 

степени кандидата медицинских наук по специальности 03.02.07- генетика. 
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