
Отзыв на автореферат диссертации Заяевой Елизаветы Евгеньевны 

на тему: «Генетико-эпидемиологическая характеристика врожденных 

пороков развития у детей в Московской области», представленной на 

соискание ученой степени кандидата медицинских наук 

по специальности 1.5.7. – Генетика 

 

Врожденные пороки развития (ВПР) занимают лидирующее место в 

структуре младенческой смертности и детской инвалидизации, что оказывает 

значительное воздействие на отдельных людей, их семьи, систему 

здравоохранения и общество в целом. Согласно оценкам, от врожденных 

заболеваний в течение первых 28 дней жизни ежегодно умирают 

240 000 новорожденных детей.  ВПР являются причиной смерти 

170 000 детей в возрасте от одного месяца до пяти лет. Наиболее часто 

встречаются пороки сердца, пороки центральной нервной системы, 

множественные врожденные пороки развития, а также аномалии костно-

суставной системы. 

Диссертационная работа Заяевой Елизаветы Евгеньевны посвящена 

актуальной проблеме – генетико-эпидемиологической характеристике ВПР в 

Московской области, что позволило решить не только научные задачи по 

генетической эпидемиологии конкретных форм ВПР, но и разработать 

медицинские рекомендации для повышения эффективности медико-

генетического консультирования. Е.Е. Заяева определила популяционные 

частоты и структуру ВПР в Московской области, выделила наиболее 

распространенные ВПР, показала, что наиболее частыми синдромами, 

ассоциированными с делециями аутосом, являются синдромы Ди Джорджи, 

Прадера-Вилли/Ангельмана, «кошачьего крика» и Вольфа-Хиршхорна, 

выявила недостаточную эффективность первичной профилактики фолат-

зависимых пороков развития. Автор акцентирует внимание на 

необходимости проведения хромосомного микроматричного анализа с целью 

выявления микроструктурных хромосомных аномалий у плода с ВПР и 

нормальным кариотипом по результатам предварительных исследований.  

Диссертационная работа Заяевой Е.Е. является законченным научным 

исследованием, выполненным с применением методов клинического, 

эпидемиологического и статистического анализа данных, имеет научную 

новизну и практическую значимость. Выводы обоснованы. Результаты 

диссертации опубликованы в 6 печатных работах, в том числе в 4 статьях в 

рецензируемых научных журналах, рекомендуемых ВАК при Минобрнауки 

России. 

Автореферат имеет традиционную структуру и состоит из разделов: 

общая характеристика работы, материалы и методы исследования, 

результаты исследования и их обсуждение, заключение, выводы, 

практические рекомендации, список публикаций по теме диссертации, 

резюме. Автореферат содержит 7 рисунков и 3 таблицы по основным 

результатам работы.  













отзьm 

на автореферат диссертации Заяевой Елизаветы Евгеньевны «
Генетико

эпидемиолоrическая характеристика врожде
нных пороков развития у 

детей в Московской области», представленной на соискан
ие степени 

кандидата медицинский наук по специальности 1.5.7. Генетика 

Врождённые пороки развития (ВПР) представляют собой серьёзн
ую 

проблему общественного здравоохранения в России и во всем м
ире. Они 

охватывают широкий спектр аномалий, затрагивающих 
различные органы и 

системы организма, и могут иметь далеко идущи
е последствия для здоровья 

и благополучия человека на протяжении всей его жизни. 

Для оценки распространённости, причин и последствий ВПР 

существуют мониторинговые регистры, котор
ые играют ключевую роль в 

системе общественного здравоохранения, предоставляя ценную 

информацию. Регистры ВПР являются систематизированными базами 

данных, содержащие сведения о случаях ВПР у новорождённых, 

мертворожденных и элиминированных плодов. Значение
 регистров ВПР 

многогранно. Регистры позволяют отслеживать частоту ра
зличных ВПР в 

популяции, выявляя изменения во времени и пространстве
. Это помогает 

выявить потенциальные очаги повышенной заболеваемости и оценить 

эффективность профилактических мер. Данные о распространенности и 

типах ВПР помогают планировать и распределять ресурсы
 здравоохранения, 

оптимизируя оказание медицинской помощи пациентам с
 ВПР. Регистры 

мониторинга ВПР, в том числе, служат важным источником данных для 

научных исследований, направленных на изучение прич
ин возникновения, 

диагностики и лечения ВПР. 

Диссертационное исследование Заяевой Елизаветы Евгеньевны 

направлено на изучение генетико-эпидемиологических хара
ктеристик ВПР в 

Московской области. Учитывая вышесказанное, данная работа является
 

актуальной и значимой. Основными задачами исследования являлись оценка 



популяционных частот и динамики ВПР и хромосомных аномалий в 

Московской области за период с 2011 по 2019 годы, оценка эффективности 

профилактических мероприятий в отношении этих заболеваний в регионе, а 

также изучение фенотипических проявлений в пренатальном периоде 

микроструктурных хромосомных перестроек, учтенных в регис
тре. 

Научная новизна исследования не вызывает сомнений. Автором 

впервые рассчитаны базовые популяционные частоты ВПР и хромосомных 

аномалий в Московской области. Эти данные могут быть использованы 

организаторами здравоохранения региона для планирования необходимых 

мер медицинской и социальной поддержки населения. В исследовании 

установлено, что меры первичной профилактики в регионе обладают 

недостаточной эффективностью, что требует их пересмотра и модернизации. 

Кроме того, показано, что полученные базовые частоты сопоставимы с 

оценками международных исследований и совпадают со средней величиной
 

на территории России, в связи с чем возможно использовать их, как 

референсные значения для других российских территорий, в которых 

эпидемиологический мониторинг не обладает достаточной глубиной 

исследования. В том числе, впервые на территории России проведен анализ
 

эпидемиологии редких хромосомных аномалий, зарегистрированных в баз
е 

регистра ВПР. Эти сведения позволили определить наиболее часто 

встречающиеся формы данных хромосомных перестроек и обосновать 

необходимость расширенного генетического тестирования в пренатальном 

периоде. Достоверность полученных результатов статистически 

подтверждена. 

Автореферат диссертации написан научным языком, дополнен 

иллюстративным материалом, понятно, кратко и точно от
ражает содержание 

диссертации, охватывая все её основные разделы: актуальность темы, цели 
и 

задачи исследования, методы и результаты, выводы и практическую 

значимость. Все утверждения и выводы в автореферате обоснованы и 

подкреплены ссьшками на источники. Диссертантом корректно 



сформулированы положения, выносимые на защиту. Работа выполнена на 

высоком научном и методическом уровне. Замечаний к оформлению 

автореферата нет. 

Диссертационное исследование Заяевой Елизаветы Евгеньевны на тему 

«Генетико-эпидемиологическая характеристика врожденных пороков 

развития у детей в Московской области» является законченной научно

квалификационной работой, имеющей важное значение для современной 

медицины, заключающееся в получении новых данных о частоте, структуре и 

динамике ВПР и хромосомных аномалий в Московской области. Работа 

соответствует требованиям, предъявляемым к диссертациям на соискание 

ученой степени кандидата медицинских наук, п. 2.2 раздела II Положения о 

присуждении ученых степеней в федеральном государственном автономном 

образовательном учреждении высшего образования «Российский 

университет дружбы народов имени Патриса Лумумбы», утвержденного 

ученым советом РУДН протокол № УС-1 от 22.01.2024 г., а её автор, Заяева 

Елизавета Евгеньевна, заслуживает присуждения ученой степени кандидата 

медицинских наук по специальности 1.5.7. Генетика. 

Председатель Ассоциации специалистов медицины плода «Национальное 

общество пренатальной медицины», Заслуженный врач Российской 

Федерации, Лауреат Премии Правительства Российской Федерации в 

области науки и техники, д.м¼н., - l 
~,.......Жученко Людмила Александровна 

О 1 декабря 2024 года / 

Подпись заверяю, 

Ответственный секретарь Ассоциации специалистов медицины плода 

«Национальное общество пренатальной медицины» 

·· еева Елена Геннадьевна 








