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1. ����

� ����������	 
������� ����	 �� �������� 
������ �������� 
������ ����	

���������� ������������� �������	 ����� �������. �������� � ��, ��� �����������

����� ��������	 �������� ��������� ������� � 
�
������, ���, � �����, ��������

� ����� �� 
����� ���� � ��������� ������	 
������� � ������	 ����������. �� ����

�������, ���������� ��������� !�������������� ������� � ������ �����, �����������

��������������, ������������ ����������� 
��������	  – ��" !�� ����� 
�������

������������� ������ ��������� ��������� �����	 ��� 
�������. ������ � ��� ���

������ �������������� #��� � �������� ����� ������� �������� ������


�������������	 ���
�� (�������� �
�������� ����, 
��"� ������������ #���

�������� !������ � 
�.), �������, �������� � ����� !�
�, 
�������� ��������

�� ���� ��������� �, � �
�����"���� ������, ���������� ���	��	 �������� ���

�������������� �������������. �� ��� 
��������� ������� ���	 ���
�� ���������

��������� ����� � �� �� �� � ����� ����� ����� 
�������� ����������, �����

������ ������� �� �� �� �����. � ������� 
����� �� �� 
������� ����������	

����� #�������������. � �������� ����� �������� ����������� ����� 
�����, �

������� ����������� 
�������, ����� ��� #��������, 
���������� ������ �

�������� �� "��� 
���������� ������ ���������. �� ��� !##������� ������ �

����� �������� � 
������ �"���� ������� #�������������. $�� ������ �" #����  

���� ��������
�� ����� ��!##�������	.  

%�� ������� ���� ������	 � �����	 ���������� ������������� �������	

����� ������� � ����������	 ����������	 ����  ���������� ��������� �����

�������, 
���������� 
�������� �" � ����� ������� ������� ���������. &� �� ��


���������� � ��������� ���

�: 

1.��������� ����	 � 
���������� � ������������� ������� ����� �������. �


����� !�
� ��������� 
��������� 
������� ������ 
��#���, �������

������������ 
�������	 ���� ����������	 ��#������. � �����	��� 
������

����������� �
���������- 
������� � ���������� �� ������������� 
�� ����

�
�����"���� ������ � ������,  �����������	 ����������	 ������ ��� �� ��������

����� ����������	 ��������. � ���� ������ ���������� �� ������ 
��������

����������� !���� !�
 ����������. �� ������� ��������, ��� ��� �������������

�������	 ����� ������� �������� ��	��� ������������ ����������� 
��������	 �

����	 �������, , � �����	 �������, ����������� �������� �������������� #���, 

����������� � ����� ����� �������	 ����� �������. $�!���� ����������	 !�


���������� �������� � ���, ��, ������, 
�������������  ��� #����������

������������� ������. & � ��	��� ������� 
��������� ��������	 !�


���������� - ���������	. 

2.'��������	 !�
. %�������� ������������� �������	 ����� �������

����������� ������� �� ������ ����� ����� ��� �� �������� �����

�����������	 ��������, �#������������� �����  (������ – “���� ��� – ����

#������”. ������������� ������� ����� ������� � �������� ���	 
�������	, ���

������� �"��� ���� ����� �� �� 
�������	 ��� �  ��
����������� �����������

����������  !��� ����� #������. )�������������, ��������� ��������� �����

��������	 �� �� 
���������� � ����� ������������ ������� ���������	 
�������. 

*�����, ��
��������� ��� ���������� ������������� ������ ��������� �

�
�����"���� 
�������������� ������� !��� ��������	, 
����� � ������� 1. 



������� 1. ��	
�� � ��	�� ���	���	��	� �����	����� �������
����

�	���� 	���� 
���


(
���) ����
���
���

���������	�  

����* ���������	� +�� ��������,

1. *����������-

�����������	 �������

(
������� ���) 

1. $+, � ��������	

!������#������  

2. Real-time $+,

3.$����� �������������

4.-
�������	

!������#����

*����� � 
������#���� �

����, ����������

#������� �

��
����������� �����

2. .�����������	 �������

(
������� #������) 

  

/) $�������	 �������

(��������

#��������������

#������ ��� #����������

���
����) 

1. ������� ���-

�
�����������

2. &�����#��������	

�����

3.�012

(������!##�������

 �������� ��������#��) 

4.(2-*)

1.&�������� ���������

#������ ��� #����������

���
����

2.3
���������

����������� #������

�/��� ��� ��#������ �

�������� �������������

�����

.) ��������	 �������

(��������

#��������������

�������������� 
���, 

��������� 
�������

(
������������) 

������������� 
���	) 

1. �012

2. ������� ���-

�
�����������

3.$*, (
�������-

�������	 �������) 

&���������� �����������

�������� ���������� �

������������� �����

$������������ � ������� 1 �������� 
�������� ��������� �������� � ��������

���������� ������������� �������	 ����� ������� �� ����� ��. )������ ��������, 

��� ��������� ��������� � ����� ������� 
������� ����������� ���������

����� ������ ��
������ ���� ���� � �� �� ��
���������� �� ������ ���


������ ����� 
�������������� ������������ ������, �� � ��� ��������

������������	 
������� ����� ������� � �
�����"���� ������� 
�
�������, �� ����, 

� ������������	 ���������� �
�����"���� ��������	. ����� ����� ��������

������	 ���������� ������������� �������	 ����� ������� 
����� � �	�
� 1. 



���� 1. �����	�������� ������	��� ��������� ��	
�� �����	�����

�������
���� �	���� 	���� 
���


���� ������, ��� ��� ������ ���������� ������������� ��������	 �����

������� � �������� �������� ����� ��
���������� ��� ������	 � �����	 ����������, 

��� � �� ��� �� �� �� ����� ������ �������� �������	 
�������������	

���
��. 

2. �
��	� �����, � ����������*� ��
����,� �����

�����	����� � ����	�
�������. 

������������� ��������, ������������ ���������� ����������	

���������� � ������������, 
���������� ����	 ���� �� ���� �������������� �

������������ ���

 �������	 ���������. 4������ �����	 ���������	 ����������

����� ��������	 �
���������� ���, ��� ���� �� �������� #���� ����� �������

����������� ������,  ��� ���� ���� ���������� � ����������� !�
�.  

  

2.1 -����#����� ������������� �������	 ����� ���������� �

����������� ������. 

)��������� ��������� �����#����	 ������������� �������	 �����

����������, ����������� � �������� ���������. $�����"� ��������� �� ���. 

1. -����#����� � ��"��� ������ ���#������. 

1) 4�������� � ����� ����	 � �����	 ���#������	 � ������� ����������

��������� �������. )�� ������ ������������� ��
������������, ��	�����, 

������������ �������, ������������ �������, ��� �������� ���� �������� �

��. 

2) 4�������� � ����� �����	 � �����	 ���#������	. �������� ��� �����

����������	 
�����

������������	 
����� (����, 
��������� ����-�������������) 

�����
�����-�����������	 
�����

(���, ������������) 

��	
�����	����

������

�������	����

����������
(��������) 

�������	-
����  

������




����� (�� 
�����, � 
����� ����  ����). - !��� �������� ��������� #�������������

(5-6), ����������� 2 ��
, ������������ � ������ ���������. 

2. .����������� �����#�����. %��� �����#����� ������ � ���, ���	

������������	 ������� ����������� 
�� �
�����"���� ���������. 

1) .������, �������� � ��������� ����� ����������� ����������. )��

��������� ���������� � ��
����� #���� 5-6, ����������� � ��
�������. 

5�������� ��� !�� ��������� ������ � ������������ � �������� ������

�������� #��������. 

2) .������, �������� � ��������� ����� ���������� � �������"���	

���������	 ��
��. � ����� ���

� ������ ������� “��������� ����
” (��	�����), 

��#���� ���������
��� ������������ (73), ������������ ������� � ���������

������ ���������. %���� �������������� #���� #�������� ������ � ������������

� �������� ������� �������� ��	��� � �����	���. 

3) 4��������, �������� � ��������� ����� ������������ ����������. )��

��������� ��
�������������-��
�����������-����������������� (������� HHH), 

�������� ������� 1 ��
 � ��� ������ ��������	. 

4) 4��������, �������� � ���������� � ����� �������� (��
�����������). 

- !��	 ���

� ��������� ����������, ������������� � ������ ���������. )����� �

��������� ����� ����������, ���������� � ����� ��������� ��������. 

-���� ����
�����"���	 ���������� ������������ �����#�����, ������

������ � �������� ������ ��� ���������� 
������� ����� ����������� ������. �

������������ � ��	 �� �� �������� ��� ���

� �������	 �����. 

1) 3���������� �������. 4��������, ������������� ��������� �����

����������� ���������� � �� ���
������ � �������������  ��������. - ���

��������� ��� �������	 ����� ���������� (�
�����, ������������ � 
��
������

�������),  �� � ����������� ��������������� ��������	. %���� ���

�

��������	 �� �� ������������� � ������������� !�
� ���������� 
��"�

��������� ����������� �������� ����������� ������ � ���� ������� (2-*) (��. 

�� �). 

2) $����� �������� ����� ����������, �� ����������� � �����������

��������.  

2.2 -����#����� ������������� �������	 �����, �������� � ����������

�
���� ������������. 

%���� ��������� ��������� � ��������������� ��������, �������� �

�������� ������	 %�-, ������� 
������� � �������� 8-���������  ����� ������. 

$�����"� ��������� �� �������������� #���. 

1) (������� ������� 2 ��
. 3��������� ��� ��������� ��#������

��������������� #���
����������� ��� ���--�/-�����������,  ������: 

���--�/-�����������  ����� ������ � �������	 �����	 ��
�, 
���������

������ � 8-���������; 

���������-, ����������- � ������������--�/-�����������, ���������� �

������ ���������� � �������"���	 ��
��; 

�������--�/-������������, ������ ������������� �����, ������������� �

���
��#�; 

c������������������. 

2) %�#���� ���--�/-������������  ����� ������ � ������	 ���������	 ��
��

()8 – )18) 

3) %�#���� ���--�/-������������  ����� ������ �� ������	 �����	

���������	 ��
�

4) %�#���� ���--�/-������������  ����� ������ � �������	 ���������	 ��
��

� ��. 

%�� ���� ����
������������ ��������	 �������� ������� ����������	 �������. 



3. ������* ����* ����
���
��� ���������	� ����������*�

��
����� ����� �����	����� � ����	�
������� �� ���������	��

�
���

3.1 -��	�����, �������, �
�����-����-�$	�
���
�,

� �������� ����� � ������	 
���������	 �������� ����� �� ��������

���������� �������  ���������� ����	 � �������� ������ ������ � ������

������������� �������	 ��������� ����������, ����������� �  �����  ������

(������������)�������� �����  ��������	 �������	 ������-���-�
����������� �

��������	 � !�������
���. %���	 ����� 
������� ������� ��
���������� � )9/, 

(������ � :
���� [Healthcare Practitioner Manual. Virginia Newborn Screening Services 

2006; Tarini B.A et al., 2006]. �� � :
���� ���������� ������������� 
������  

�
��������� 10 ��������	 ������� �������	 ������-���-�
�����������. � )9/ �

(������ ������ ������ ����������� ����� ������� � ������ ����� 20 �������	

[Rashed M. S, 2001; Thomason M.J et al., 2003].  

     1��������	 �������	 ������-���-�
��������� �������� �������

�������������� � �
���#����� ������������ ��� ��
������� �������� ����

���������� � ������������  � �������� ������ [Schoen E.J. et al, 2002; Chace D.H et 

al.,2003]. 3� �� � �
������� 
������� ��� ����	 
��������� ��������, �� ��


�������� ��������� ����� ���� �� ����-��"� �����. )�������������, ����������

����� ����� ���� ����� ������� ������� � �����, �
������� ����������� ����� 30 

�������-������� [*����"� �.7., *����� &.)., ������� /.�., )�������� �.)., 2008] 

� �������� ����� �������� ��������� �������� ����� �������������

������������� ������	���, ������� �� �� �
�������� �������  ��������	 �������	

������-���-�
�����������: 

• �������� ����� ��������� ����������  

• �������� ����� ����������� ������  

• �������� �����  ����� ������ (������������) 

�. ������� � ������ ��������� �������  

� ����������� �������� ��� �� � ����������� �������� ������� ������	

��������	 
��������� ���� �  ��������� �������� ������-���-�
����������

�������� ������� ����������� ����� 
���� �����. )��������� ����������� ������� ��

��������� !�
��. 

1.3���� 
����. 3����� ����� �� 
���� ������ ������� ��� 
��� ��������

����� ������� ������ ��������� � �
�������� ����� Watman 903 (���.1), 

����������� � ������� � ��
�������� � ���������. 2������ 
��� 
�� �������	

���
������. 

                              
                                                                                                                                                                                        

���.1. ����� 	��
� �� ��	� ��
����������� ��
����������� ������



2.� ��������� ��� 
��������� ���� �� ������ 
��� 
�� 
�����

�
��������� ���������� ��������� 
��� �������� 3.1 ��, �������������� 3.2 

��� �����, ����������� ������� ����
������	  
������������	 
��������  �

�������� � ������-���-�
��������� [Chace D  et al., 1997; Rashed M. S et al., 2001; 

Mueller P et al., 2003]. 

3.$��������� ���������� ������-���-�
�����������, ��������

����������� ����������� ���
�������� �
������ � ��������� � ����

�������������� ���"� (���.2) 

� �������� ����� �����, ���������	 � �������� ������-���-�
����������

#���� «Agilent 6410», 
������������ �
��������� 30 ������������ � 12 

����������. $�� !��� ������� ���������������,  �� � 
��������� ������������

 ���������� ���������  ������-���-�
��������� #���� «Agilent 6410 QQQ »  � 3 

��� ���� ��������� �����, ���������	  ��� ��������������� � ��� ����

��������������� �
���������.   

)������ ��������, ��� ���� �����  ��������	 �������	 ������-���-

��� 2. ����
��������� �����, 
���
����� ���������� ���	�������
�������-����-���	�������� � �������� 
  ��	������� 
��� 
 !"#


