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АННОТАЦИЯ
Введение. Внедрение преимплантационного генетического тестирования на анеупло-
идии (ПГТ-А) в программы экстракорпорального оплодотворения (ЭКО) позволило по-
высить эффективность лечения бесплодия. Однако с появлением технологий секве-
нирования следующего поколения (NGS) клиницисты столкнулись с такой проблемой, 
как хромосомный мозаицизм эмбрионов. Вопрос о возможности их использования 
остается дискуссионным и требует анализа накопленных литературных данных. 
Цель обзора. На основании анализа современных литературных данных представить 
актуальную информацию о биологии хромосомного мозаицизма эмбрионов, клиниче-
ских исходах переноса мозаичных эмбрионов в программах ЭКО и практических алго-
ритмах ведения данной категории пациенток. 
Материалы и методы. Проведен систематический поиск научных публикаций за пери-
од с 2015 по 2026 гг. В обзор включены оригинальные исследования, систематические 
обзоры, мета-анализы и рекомендации профессиональных сообществ, посвященные 
хромосомному мозаицизму эмбрионов. 
Результаты. Частота выявления мозаицизма при ПГТ-А составляет в среднем 15–25% 
и зависит от чувствительности метода диагностики, возраста пациентки и протоколов 
анализа. Согласно современным данным, МЭ с низким уровнем мозаицизма (менее 
50%) демонстрируют частоту живорождения, сопоставимую с эуплоидными эмбрио-
нами (ЭЭ). Морфологическое качество эмбриона является более сильным предиктором 
успеха переноса, чем статус мозаицизма. Перенос МЭ ассоциирован с более высоким 
риском невынашивания беременности, однако в подавляющем большинстве случаев 
при прогрессирующей беременности кариотип плода оказывается нормальным. 
Заключение. МЭ обладают реальным репродуктивным потенциалом. При отсутствии 
ЭЭ, перенос МЭ является клинически оправданной стратегией, особенно для пациен-
ток старшей возрастной группы. Обязательным условием является информированное 
согласие пациентов и проведение инвазивной пренатальной диагностики при наступ-
лении беременности для верификации кариотипа плода.
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ABSTRACT
Introduction. The introduction of preimplantation genetic testing for aneuploidies (PGT-A) 
into in vitro fertilization (IVF) programs has improved the effectiveness of infertility treatment. 
However, with the advent of next-generation sequencing (NGS) technologies, clinicians are 
faced with the problem of embryo chromosomal mosaicism. The feasibility of their use re-
mains controversial and requires an analysis of the accumulated literature. 
Objective. Based on an analysis of current literature, this paper presents up-to-date inform-
ation on the biology of embryo chromosomal mosaicism, the clinical outcomes of mosaic 
embryo transfer in IVF programs, and practical algorithms for managing this category of 
patients. 
Materials and Methods. A systematic search of scientific publications for the period from 
2015 to 2026 was conducted. The review includes original studies, systematic reviews, 
meta-analyses, and recommendations from professional societies dedicated to embryo 
chromosomal mosaicism. 
Results. The detection rate of mosaicism in PGT-A averages 15–25% and depends on the 
sensitivity of the diagnostic method, the patient’s age, and the testing protocols. According 
to current data, low-mosaicity MEs (less than 50%) demonstrate live birth rates comparable 
to euploid embryos (EEs). Embryo morphological quality is a stronger predictor of transfer 
success than mosaicism status. ME transfer is associated with a higher risk of miscarriage; 
however, in the vast majority of cases with ongoing pregnancy, the fetal karyotype is normal. 
Conclusion. MEs have real reproductive potential. In the absence of EE, ME transfer is a clin-
ically justified strategy, especially for older patients. Informed patient consent and invasive 
prenatal testing upon pregnancy to verify the fetal karyotype are mandatory. 
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Введение 
Преимплантационное генетическое тести-

рование на анеуплоидии хромосом (ПГТ-А) 
прочно вошло в клиническую практику про-
грамм экстракорпорального оплодотворения 
(ЭКО) как метод отбора эмбрионов с нормаль-
ным хромосомным набором [1,2]. Доказано, 
что применение ПГТ-А снижает количе-
ство неудачных переносов. Предполагается, 
что широкое внедрение этой технологии 
также может снизить количество самопроиз-
вольных выкидышей и невынашивания бере-
менности (НБ) в 1 триместре и повысить веро-
ятность живорождения [3,4].

Однако по мере совершенствования ме-
тодов молекулярно-генетического анализа, 
в частности внедрения технологий секвени-
рования нового поколения (next generation 
sequencing  — NGS), клиницисты столкнулись 
с феноменом, требующим пересмотра усто-
явшихся подходов — хромосомным мозаициз-
мом [4–6].

Под мозаицизмом понимают одновремен-
ное присутствие в эмбрионе двух и более 
клеточных линий с различным хромосом-
ным набором, развившихся из одной зиготы 
[2,7]. В отличие от химеризма, возникающе-
го при слиянии разных зигот, мозаицизм яв-
ляется следствием митотических ошибок 
на ранних этапах эмбрионального развития 
[8]. Ключевая особенность, отличающая моза-
ицизм от полных форм анеуплоидий, заключа-
ется в наличии хотя бы одной эуплоидной кле-
точной линии наряду с анеуплоидными [7,8].

Согласно современным данным, частота 
выявления мозаицизма при проведении ПГТ-А 
варьирует в широких пределах и составляет 
в среднем около 15-25% от числа проанализи-
рованных бластоцист [7,9,10].

Долгое время мозаичные эмбрионы (МЭ) 
рассматривались как аномальные и исключа-
лись из программ переноса. Поворотным мо-
ментом стало исследование Greco et al. (2015), 
в котором впервые были описаны случаи ро-
ждения здоровых детей после переноса МЭ 

[11]. Эта работа положила начало активному 
изучению репродуктивного потенциала МЭ 
и поставила перед репродуктологами и ге-
нетиками принципиальный вопрос: является 
ли мозаицизм безусловной патологией или же 
в определенных пределах его можно рассмат-
ривать как вариант нормального развития эм-
бриона?

В последующие годы был выполнен ряд 
крупных исследований, проливающих свет 
на эту проблему. В проспективном неселек-
ционном исследовании Capalbo  et al. (2021) 
было показано, что МЭ с низким уровнем 
мозаицизма (менее 50%) демонстрируют ча-
стоту имплантации, сопоставимую с таковой 
у эуплоидных эмбрионов [12]. Более того, пре-
натальная диагностика после переноса моза-
ичных эмбрионов подтверждает нормальный 
кариотип плода в 86% случаев, что свиде-
тельствует о феномене самокоррекции эм-
бриона  — элиминации анеуплоидных клеток 
на ранних этапах эмбриогенеза [7].

На основании накопленных данных ве-
дущие международные профессиональные 
сообщества, включая Европейское обще-
ство репродукции человека и эмбриологии 
(ESHRE), пересмотрели свои рекомендации. 
В документе ESHRE (2022) сформулированы 
принципы валидации методов диагностики 
мозаицизма, критерии отнесения эмбрионов 
к мозаичным, а также алгоритмы клиническо-
го ведения циклов с переносом таких эмбри-
онов [13]. Ключевым элементом этих рекомен-
даций является необходимость ранжирования 
мозаичных эмбрионов по степени приоритет-
ности для переноса с учетом уровня и типа 
мозаицизма, что было детально разработано 
в работе Viotti et al. (2021) на основании ана-
лиза 1000 переносов [14].

Вместе с тем, несмотря на растущее коли-
чество доказательств, в практическом здра-
воохранении, в том числе и в России, сохра-
няется настороженное отношение к переносу 
МЭ. Отсутствуют унифицированные прото-
колы ведения таких пациенток, не до конца 
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регламентированы вопросы информирован-
ного согласия и пренатального мониторинга.

Цель настоящего обзора: на основании 
анализа современных литературных дан-
ных представить актуальную информацию 
о биологии мозаицизма, клинических исходах 
переноса мозаичных эмбрионов и практиче-
ских алгоритмах ведения данного континген-
та пациенток в программах ЭКО.

Материалы и методы
Поиск научных публикаций проводил-

ся в электронных базах данных PubMed/
MEDLINE, eLibrary, Google Scholar за период 
с 2015 г. (год публикации первого сообщения 
о рождении здоровых детей после переноса 
МЭ [11]) по апрель 2026 г.

Поисковые запросы включали следующие 
ключевые слова и их комбинации на русском 
и английском языках: «мозаицизм эмбрио-
нов» (embryonic mosaicism), «ПГТ-А» (PGT-A), 
«перенос мозаичных эмбрионов» (mosaic em-
bryo transfer), «биопсия трофэктодермы» (tro-
phectoderm biopsy).

Критерии включения:
•	 оригинальные исследования, систематиче-

ские обзоры и мета-анализы, посвященные 
хромосомному мозаицизму эмбрионов;

•	 клинические исследования с оценкой ис-
ходов переноса мозаичных эмбрионов (ча-
стота имплантации, частота живорождения, 
частота выкидыша);

•	 публикации на русском, английском или ки-
тайском языках;

•	 исследования с доступом к полному тексту 
или с развернутой аннотацией. 
Критерии исключения:

•	 отдельные клинические случаи (за исклю-
чением исторически значимых);

•	 исследования на животных моделях;
•	 публикации, посвященные исключитель-

но преимплантационному генетическому 
тестированию моногенных заболеваний 
(ПГТ-М);

•	 тезисы конференций без публикации пол-
ного текста.

Результаты
Частота выявления мозаицизма напрямую 

зависит от чувствительности применяемого 
метода диагностики. Использование методов 
сравнительной геномной гибридизации (ar-
ray comparative genome hybridization — aCGH) 
позволяет детектировать мозаицизм начиная 
с уровня 40%, тогда как NGS — с уровня 20% 
анеуплоидных клеток [8]. Именно внедре-
ние NGS в рутинную практику ПГТ-А привело 

к значительному росту регистрируемой ча-
стоты МЭ [7,14].

Согласно современным данным, частота 
хромосомного мозаицизма у эмбрионов чело-
века на стадии бластоцисты варьирует в ши-
роких пределах — от 3–5% до 30–35% и более 
[1,7,10]. Столь значительный разброс связан 
не только с биологической вариабельностью, 
но и с различиями в протоколах биопсии, ме-
тодах амплификации ДНК и подходах к биоин-
форматическому анализу [1,15].

Наиболее репрезентативные данные по-
лучены в крупном мультицентровом иссле-
довании, охватившем 21 345 циклов ПГТ-А (86 
208 эмбрионов) из 289 клиник 8 регионов. 
Согласно результатам этого анализа, общая 
частота мозаицизма составила 15,8%, из кото-
рых 8,0% пришлось на низкий уровень мозаи-
цизма (20-40%) и 7,9% — на высокий (40–80%) 
[8]. Эти цифры близки к данным российского 
систематического обзора, согласно которому 
средняя доля анеуплоидных клеток при моза-
ицизме оценивается ~в 25% (6-69%) [7].

Важной закономерностью является 
обратная зависимость частоты мозаицизма 
от возраста пациентки. Наибольшая частота 
как низкого, так и высокого уровня мозаициз-
ма регистрируется возрастной группе моложе 
35 лет, тогда как с увеличением возраста доля 
мозаичных эмбрионов снижается, уступая ме-
сто полным формам анеуплоидий и комплекс-
ным аномалиям [12,16]. Это наблюдение под-
тверждает гипотезу о преимущественно 
митотическом (постзиготном) происхожде-
нии мозаицизма, в отличие от мейотических 
анеуплоидий, частота которых, напротив, рас-
тет с возрастом [8,17].

В зависимости от характера цитогенетиче-
ских нарушений выделяют следующие основ-
ные типы мозаицизма [8]:
•	 мозаицизм по целым хромосомам (МЦХ)  — 

одновременное присутствие эуплоидной 
и анеуплоидной клеточных линий, различа-
ющихся по числу целых хромосом;

•	 сегментарный мозаицизм (СМ)  — наличие 
клеточных линий с вариациями числа копий 
(CNV  — copy number variation) фрагментов 
хромосом (делеции, дупликации);

•	 комплексный мозаицизм  — вовлечение 
двух и более хромосом или сегментов.
По уровню (проценту анеуплоидных 

клеток) в соответствии с консенсусом 
Международного общество преимплан-
тационной генетической диагностики 
(Preimplantation Genetic Diagnosis International 
Society — PGDIS) [18] и ESHRE [13] принято вы-
делять:
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•	 низкий уровень: 20–30% (по некоторым дан-
ным до 50%) анеуплоидных клеток;

•	 средний уровень: 30–50%;
•	 высокий уровень: более 50%. 

Исследования показывают, что мозаицизм 
распределяется по геному неравномерно. 
В ретроспективном анализе 461 биоптата 
ПГТ-А установлено, что мозаицизм преиму-
щественно поражает хромосомы 1–9 (причем 
наиболее часто вовлекаются хромосомы (1, 
7, и 9). В противоположность этому, полные 
формы анеуплоидий чаще затрагивают хро-
мосомы 16–22 (особенно хромосомы 16, 19 
и 22) [19].

Первые рекомендации PGDIS (2016) факти-
чески ограничивали перенос МЭ ситуациями, 
когда у пациентки полностью отсутствовали 
эуплоидные эмбрионы (ЭЭ) [20]. В 2019 году 
PGDIS обновил позицию: эмбрионы с уровнем 
мозаицизма 20–50% стали рассматриваться 
как потенциально пригодные для переноса. 
При этом порог в 50% был предложен в каче-
стве критического разделения между низким 
и высоким уровнем мозаицизма. Для высокого 
уровня мозаицизма (50–80%) было предложе-
но проявлять осторожность, особенно в отно-
шении трисомий 21, 18 и 13, ассоциированных 
с возможностью живорождения [2,18].

В период 2020-2022 гг. появились новые 
крупные исследования. Проспективное несе-
лекционное исследование Capalbo el al. (2021) 
показало, что эмбрионы с уровнем мозаициз-
ма ниже 50% демонстрируют частоту живо-
рождения, сопоставимую с ЭЭ [12]. Viotti el 
al. (2021) на основании анализа 6561 перено-
сов, среди которых 1000 — МЭ, подтвердили, 
что эмбрионы с низким уровнем мозаицизма 
(ниже 50%) имеют клинические исходы, близ-
кие к эуплоидным, тогда как высокий уровень 
ассоциирован со значимо худшими результа-
тами [14].

Именно в этот период обозначились расхо-
ждения между позициями ведущих профес-
сиональных организаций.

PGDIS (позиция 2021 года) рекомендовала 
перенос низкоуровневых МЭ (20–50%) не-
зависимо от типа хромосомной аномалии  
(ХА) [21].

ESHRE (рекомендации 2022 года) [13] 
при этом избегало формулирования конкрет-
ных пороговых значений из-за отсутствия на-
дежных клинических данных. Каждый центр, 
согласно подходу ESHRE, должен валидиро-
вать собственные методы и пороги диагно-
стики мозаицизма.

Современные данные еще более смягчи-
ли подходы. Исследование 2 621 переноса 
(2023) показало, что при выборе эмбриона 

для переноса морфологическое качество 
должно иметь приоритет над статусом моза-
ицизма: частота живорождения при переносе 
морфологически хороших МЭ (44,8%) не от-
личалась от таковой для ЭЭ аналогичного ка-
чества (46,2%), тогда как перенос ЭЭ низкого 
качества снижал этот показатель до 21% [22]. 
Ключевой вывод данного исследования: мор-
фология эмбриона является более сильным 
предиктором успеха, чем статус мозаициз-
ма. Авторы прямо заявляют, что в современ-
ных технологических условиях отчетность 
об уровне мозаицизма, по-видимому, не име-
ет клинической ценности [22]. Интересные 
результаты при проведении Time-lapse ана-
лиза описаны в работе Listori et al. (2025): мо-
заичные эмбрионы развиваются несколько 
медленнее, чем эуплоидные, но значительно 
быстрее анеуплоидных. Кроме того, эмбрио-
ны с более высоким KID-score демонстрируют 
лучшие клинические результаты [23].

Согласно систематическому обзору и ме-
та-анализу Molin et al. (2025), МЭ демонстри-
руют значимо более низкие показатели им-
плантации и живорождения по сравнению 
с ЭЭ, что подтверждает превосходящий ре-
продуктивный потенциал последних [24]. 
Авторы отмечают, что ключевым фактором яв-
ляется именно имплантация: после ее наступ-
ления частота потери беременности сопо-
ставима между группами [24]. Сегментарный 
мозаицизм ассоциируется с лучшим прогно-
зом по сравнению с мозаицизмом по целым 
хромосомам [24,25]. Большинство авторов 
сходятся во мнении, что МЭ с МЦХ и уровнем 
мозаицизмо выше 50-60% имеют низкий при-
оритет при переносе [24,25]. 

Убедительные данные получены в проспек-
тивном двойном слепом неселекционном 
исследовании Capalbo et al. (2021), которое 
специально было спроектировано для оцен-
ки репродуктивного потенциала МЭ. В этом 
исследовании частота живорождения после 
переноса ЭЭ эмбрионов составила 43,4%, 
низкоуровневых МЭ — 42,9%, а среднеуровне-
вых МЭ — 42,0% [12]. Различия между группами 
не достигли статистической значимости [12].

Крайне важный вывод этого исследования 
заключается в следующем: если бы эмбрионы 
с низким или умеренным уровнем мозаицизма 
по целым хромосомам были классифицирова-
ны как аномальные и исключены из клиниче-
ского использования, частота живорождений 
на цикл снизилась бы на 36% без какой-либо 
клинической пользы [12]. Это прямое дока-
зательство того, что отказ от переноса МЭ 
при отсутствии ЭЭ неоправданно снижает 
эффективность программ ЭКО.
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Аналогичные данные получены в исследо-
вании с использованием неинвазивного ПГТ-А 
(нПГТ-А). В работе, опубликованной в журнале 
Fertility and Sterility (2025), анализ 1096 циклов 
показал, что частота «биохимической бере-
менности» (положительного анализа на ХГЧ) 
была сопоставима между группами: 51,1% 
для ЭЭ и 47,5% для МЭ с уровнем мозаицизма 
20-40%, выявленных с помощью нПГТ-А (раз-
личия не значимы) [26]. 

При высоком уровне моазицизма не все 
исследования подтвердили сопоставимость 
исходов при переносе МЭ и ЭЭ. В частно-
сти, исследовании Viotti и соавт. (2021) пока-
зано, что МЭ с МЦХ низкого уровня (менее 
50% анеуплоидных клеток) имеют значитель-
но более благоприятные исходы по сравне-
нию с теми, у кого количество анеуплоидных 
клеток более 50%: имплантация 44,5% против 
30,4%, частота продолжающейся беременно-
сти (более 12 недель) — 36,1% против 19,3% [14]. 
Это исследование также подтвердило, что тип 
ХА имеет значение для прогноза. Наилучшие 
исходы продемонстрировали эмбрионы с СМ 
по одной хромосоме, тогда как МЭ с вовлече-
нием трех и более хромосом имели наихуд-
шие показатели [14].

Еще более выраженная разница проде-
монстрирована в японском ретроспективном 
исследовании Harada et al. (2025) [27]. Частота 
живорождения в группе ЭЭ составила 52,9%, 
в группе низкоуровневых МЭ  — 35,7%, тогда 
как в группе высокоуровневых МЭ  — лишь 
17,6% (различия статистически значимы) [27]. 
При этом авторы отмечают, что ни одного до-
ношенного живорождения не зарегистриро-
вано в группе высокоуровневых МЭ с трисо-
мией или сегментарной анеуплоидией, хотя 
три живорождения были получены в груп-
пе высокоуровневых МЭ с моносомией [27]. 
В то же время, некоторые авторы осторожно 
высказывают мнение о том, что даже эмбри-
оны, классифицированные как анеуплоидные, 
имеют потенциал для имплантации и рожде-
ния здорового ребенка, поскольку результаты 
биопсии при проведении ПГТ-А не отражают 
плоидности всего эмбриона [28]. 

Важное практическое значение имеет во-
прос о предпочтительной стратегии у пациен-
ток с наличием только МЭ. В модели принятия 
решений, разработанной Khorshid et al. (2024), 
проведено сравнение между переносом МЭ 
и проведением дополнительного цикла ЭКО 
с ПГТ-А [29]. Результаты показывают, что для па-
циенток моложе 43 лет дополнительный цикл 
ЭКО с ПГТ-А обеспечивает более высокую от-
носительную частоту живорождений: на 20% 
для пациенток моложе 35 лет, на 15% для 35–37 

лет, на 17% для 38–39 лет и на 6% для 40–42 лет 
при среднем дополнительном расходе в раз-
мере 16 633 долларов США. Однако в возрасте 
43 лет и старше перенос мозаичного эмбрио-
на приводит к более высокой частоте живоро-
ждений (на 5% для 43–44 лет, на 3% для старше 
44 лет) при среднем снижении затрат на 9572 
долларов США  [29].

Авторы заключают, что перенос МЭ является 
предпочтительной альтернативой для пациен-
ток с 43 лет, у которых отсутствуют ЭЭ, а также 
для женщин моложе 43 лет, которые не могут 
пройти дополнительные циклы ЭКО [29].

Одним из ключевых вопросов при оценке це-
лесообразности переноса МЭ является риск 
потери беременности. Накопленные данные 
свидетельствуют о том, что МЭ ассоциирова-
ны с более высоким риском НБ по сравнению 
с ЭЭ, хотя этот риск существенно варьирует 
в зависимости от уровня и типа мозаицизма.

В мультицентровом исследовании Viotti et 
al. (2023), частота НБ в группе имплантировав-
шихся ЭЭ была существенно ниже и состави-
ла 8,9% по сравнению с 22,2% в группе МЭ [1]. 
Наиболее высокий риск наблюдался при пере-
носе МЭ с МЦХ — 27,6% (95% ДИ 23,2–32,3) [1].

Эти данные согласуются с результатами 
мета-анализа, проведенного в рамках систе-
матического обзора Molin et al. (2025), кото-
рый подтвердил, что частота живорождения 
при переносе МЭ значимо ниже, чем при пере-
носе ЭЭ [24]. Авторы отмечают, что основной 
вклад в это различие вносит именно более 
высокая частота НБ после имплантации.

В проспективном мультицентровом иссле-
довании, включившем центры трех азиатских 
стран (всего включено 137 переносов МЭ, 
476 переносов ЭЭ и 835 эмбрионов, которым 
ПГТ-А не проводилось) были получены следу-
ющие результаты: перенос (МЭ) привел к зна-
чительно более низкой частоте клинической 
беременности (40,1% против 59,0% в группе 
ЭЭ и против 48,4% без ПГТ-А), более низкой 
частоте живорождения (соответственно 27,1%, 
47,0% и 35,1 %) и более высокой частоте НБ 
(соответственно 33,3%, 20,5% и против 27,4%), 
чем при переносе ЭЭ и эмбрионов без ПГТ-А 
[30]. Но при этом все 37 живорождений после 
переноса МЭ, описанные в данной иссле-
довании, были признаны жизнеспособными, 
при этом 8 из них сопровождались ИПД с нор-
мальными результатами [30].

В исследовании Viotti et al. (2023) из 250 
беременностей после переноса МЭ, прошед-
ших пренатальную диагностику, только в трех 
(1,2%) случаях был подтвержден мозаицизм 
при проведении инвазивной пренатальной 
диагностики (ИПД) [1]. 
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Центральным понятием для понима-
ния исходов переноса МЭ является фено-
мен ограниченного плацентарного моза-
ицизма (ОПМ)  — состояния, при котором 
ХА присутствует в части клеткок плаценты, 
но отсутствует в клетках самого плода [31]. 
ОПМ при биопсии хориона диагностирует-
ся примерно в 2% жизнеспособных бере-
менностей [31]. При биопсии трофэктодермы 
в рамках ПГТ-А анализируются именно клет-
ки, которые в дальнейшем дадут начало пре-
имущественно внеэмбриональным тканям 
(хориону), а не самому плоду [32]. Актуальное 
исследование по данному вопросу опублико-
вано в 2024 году. Hong et al. провели ретро-
спективный анализ 88 переносов МЭ (порог 
мозаицизма 20-80% по результатам NGS) [33]. 
Из 88 перенесенных мозаичных эмбрионов 
77 успешно имплантировались, 67 беремен-
ностей продолжились более 11 недель (87,0%). 
Амниоцентез был выполнен 33 пациенткам 
(56,9% от всех продолжающихся беременно-
стей) и в 31 случае (93,9%) кариотип плода был 
нормальным (эуплоидным). В 2 случаях (6,1%) 
выявлены ХА, которые не коррелировали 
с результатами ПГТ-А (одна сбалансирован-
ная транслокация, унаследованная от метари 
и одна микродупликация Х-хромосомы) [33]. 

При этом в ряде работ подчеркивается, 
что не следует рекомендовать в качестве 
метода скрининга после переноса МЭ неин-
вазивный пренатальный тест (НИПТ) из-за 
высокого риска ложно-положительных ре-
зультатов, обусловленного плацентарным 
происхождением тестируемой ДНК. В иссле-
довании Wu et al. (2021) из 8 случаев с лож-
ноположительными результатами НИПТ у 5 
был подтвержден ОПМ с вовлечением трисо-
мий 9, 13, 21, 22 и X [34]. Уровень мозаицизма 
в разных отделах плаценты варьировал от 4% 
до 80% [34].

В систематическом обзоре Eggenhuizen et 
al. (2021), обсуждается, что точная диагности-
ка мозаицизма остается технически сложной 
задачей [35]. В обзоре West и Everett (2022) 
подчеркивается, что большинство детей ро-
ждаются с нормальным кариотипом, и ис-
тинный мозаицизм у новорожденных встре-
чается редко [32]. Амниоцентез является 
надежным методом верификации кариотипа 
плода после переноса мозаичного эмбрио-
на. Также может использоваться кордоцен-
тез, однако риск осложнений беременности 
при этом выше [36]. 

Несмотря на обнадеживающие данные, кли-
ницисты должны знать о существовании ред-
ких исключений. В обзоре 2024 году, сообща-
ется, что задокументировано 2155 переносов 

МЭ, которые привели к 440 живорождени-
ям здоровых детей, однако в этой же работе 
описано 6 случаев персистенции мозаицизма 
у плода (новорожденного) [37]. В анализе 580 
опубликованных случаев сегментарного мо-
заицизма (2022) выявлено несколько факто-
ров, определяющих наличие его клинических 
проявлений: высокая доля аномальных клеток, 
женский пол, тип ХА, вовлеченные хромосомы 
и возраст матери [38]. 

Важным для прогнозирования неонаталь-
ных исходов является вопрос о влиянии пере-
носа МЭ на риск акушерских осложнений. 

В исследованиях переноса МЭ с низким 
уровнем мозаицизма не было выявлено зна-
чимых различий в частоте преждевременных 
родов между группами [39]. Средняя масса 
тела при рождении в группе ЭЭ и МЭ также 
существенно не различалась [1,39].

Долгосрочное наблюдение (до 3 лет) 
за детьми, рожденными после переноса МЭ, 
показало, что частота госпитализаций, хрони-
ческих заболеваний и других проблем со здо-
ровьем сопоставима с таковой у детей после 
переноса ЭЭ [39]. 

Заключение
Подводя итог анализу современных ли-

тературных данных, можно с уверенностью 
утверждать, что феномен хромосомного мо-
заицизма эмбрионов перестал быть областью 
академических споров и стал повседневной 
клинической реальностью для репродуктоло-
гов и генетиков.

За десятилетие, прошедшее с момента пер-
вой публикации о рождении здоровых детей 
после переноса МЭ произошла кардинальная 
смена парадигмы: от категорического запрета 
к дифференцированному подходу, учитываю-
щему уровень, тип мозаицизма и, что особен-
но важно, морфологическое качество эмбри-
она [33,40]. 

Современные данные свидетельствуют, 
что эмбрионы с низким уровнем мозаицизма 
(менее 50% анеуплоидных клеток) демонстри-
руют частоту живорождения, сопостави-
мую с ЭЭ, и их перенос является клинически 
оправданной стратегией. В подавляющем 
большинстве случаев (93,9% по данным 
амниоцентеза) анеуплоидные клетки оста-
ются в плаценте, тогда как плод формируется 
из эуплоидной внутренней клеточной массы 
[33]. Риск истинного плодового мозаицизма 
и ВПР остается крайне низким [37]

Вместе с тем, клиницисты должны осозна-
вать, что этот риск не равен нулю. В литера-
туре описаны случаи персистенции мозаи-
цизма с последующим живорождением [41]. 
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Это диктует необходимость обязательного 
информирования пациентов о потенциальных 
рисках и необходимости проведения ИПД. 

Оптимальная стратегия ведения пациен-
ток с МЭ сегодня выглядит следующим об-
разом: при наличии ЭЭ перенос следует на-
чинать с них. При их отсутствии возможен 
перенос МЭ (в первую очередь с количеством 
анеуплоидных клеток менее 50%). Это являет-
ся обоснованной альтернативой дополни-
тельному циклу стимуляции, особенно для па-
циенток старшей возрастной группы [29,33]. 
В случае наступления беременности обяза-
тельным является проведение амниоцентеза 

или кордоцентеза для окончательной верифи-
кации кариотипа плода.

Несмотря на значительный прогресс в по-
нимании природы мозаицизма, ряд вопросов 
остается открытым. Необходимы дальнейшие 
исследования с длительным катамнезом де-
тей, рожденных после переноса МЭ, а также 
разработка унифицированных клинических 
протоколов и стандартизация подходов к диа-
гностике и отчетности. В российском здра-
воохранении, где настороженное отношение 
к переносу МЭ сохраняется, особенно акту-
альным является внедрение современных ре-
комендаций в повседневную практику.

ДЕКЛАРАЦИЯ О НАЛИЧИИ ДАННЫХ: данные, 
подтверждающие выводы настоящего иссле-
дования, можно получить у контактного авто-
ра по обоснованному запросу. 
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