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Введение

Актуальность темы исследования. 
Здоровье – это главная человеческая ценность, сохранение и приумножение которой становится первейшей обязанностью человека. Конечно, здоровье – дело не только личное, но и общественное. Рождение и воспитание здорового поколения – цель любого государства.
Реальность сегодняшней России такова, что жизнеспособность государства, жизнеспособность общества в конечном итоге зависят от жизнеспособности гражданина России. «Здоровый человек – здоровая нация – здоровое государство» – это не просто лозунг дня, это необходимое условие выживания в конкурентном мире. Поэтому в последние годы охрана материнства и детства является приоритетной задачей государственной политики России  в области здравоохранения.     
Одной из стратегических задач службы охраны материнства и детства остается снижение заболеваемости и смертности новорожденных, сохранение жизни каждого жизнеспособного плода. При этом в структуре общей заболеваемости и смертности детского населения существенную долю составляет наследственная и врожденная патология. Раннюю младенческую смертность и детскую инвалидность в 40% случаев обусловливают наследственные факторы. Это доказывают исследования, проводимые учёными (Вельтищев Ю.Е., Зелинская Д.И., 2000; Герасименко Н.Ф., Кучеренко В.З., Яковлев Е.П., 2002; Новиков П.В., 2004; Альбицкий В.Ю., 2009; Володин Н.Н., 2009; Панахова Н.Ф., 2013 и др.) и статистические данные ВОЗ. По данным ВОЗ 5-7% новорожденных имеют наследственную патологию. На самом деле, число наследственных болезней очень велико (порядка 6 тысяч). В зарубежной печати ежемесячно описывается 3-4 новых наследственных синдрома. Несмотря на значительные успехи, достигнутые в понимании этиологии и патогенеза многих наследственных и врождённых заболеваний, достижения лечения этих заболеваний, к сожалению, пока ещё не очень впечатляющие.
Любой человек хочет иметь здоровое потомство. Глубокую мысль, высказанную Л.Н.Толстым в начале романа «Анна Каренина» — «Все счастливые семьи похожи друг на друга, каждая несчастливая семья несчастлива по-своему», - в полной мере можно отнести к семьям, имеющим здоровых и больных детей. Действительно, каждая семья с ребёнком, рождённым с наследственным заболеванием, несчастлива по-своему: длительная болезнь, тяжело поддающаяся лечению и, как правило, требующая огромных материальных затрат; развитие сопутствующих заболеваний; зачастую, умственное недоразвитие; риск ранней смерти и т.д. Больные с врожденными и наследственными заболеваниями занимают около 30% коек в детских стационарах. Общие затраты на медицинское обслуживание женщин, родивших больных детей, включая мониторинг в ходе беременности, декретный отпуск, лечение токсикозов, родовспоможение, хирургическую помощь детям с врожденными пороками развития и другие медицинские услуги, достигают 236 млн. рублей в год, а общие затраты на социальную помощь детям-инвалидам 2,5 млрд. рублей в год. Таким образом, проблема врожденных и наследственных заболеваний

среди детского населения ложится не только на плечи родителей таких детей, но и является особым бременем для государства, включающим экономические затраты на медико-социальную поддержку и медицинское обслуживание семей детей-инвалидов.
Как известно, лучший способ борьбы с болезнями — профилактика. Поэтому профилактика наследственных болезней должна занимать определяющее значение в работе медицинского персонала и организации здравоохранения. Современный подход к профилактике врожденных и наследственных заболеваний реализуется в медико-генетических консультациях, при этом данные медицинские организации решают не только медицинские и генетические вопросы, но и осуществляют  психологические, этические и социальные консультации. В идеале, каждая супружеская пара должна пройти медико-генетическое консультирование до планирования деторождения (проспективно), и, безусловно, после рождения больного ребенка (ретроспективно). В настоящее время такой тип консультирования набирает обороты, так как мутагенных факторов, вызывающих различные заболевания, становится всё больше.
Поэтому цель моего исследования: 
Изучить, проанализировать и оценить уровень информированности населения нашего населённого пункта о значении медико-генетического консультирования и его необходимости на этапе планирования семьи, до наступления беременности.
Для достижения цели мною сформулированы следующие задачи:
1. Ознакомиться с материалами интернет - ресурсов и специальной литературой по вопросу  медико-генетического консультирования и профилактики врождённой и наследственной патологии в Российской Федерации;
2. Изучить уровень информированности населения нашего населённого пункта о значении медико-генетического консультирования;

3. Изучить уровень информированности населения нашего населённого пункта, куда в нашем городе можно обратиться за медицинской помощью по профилактике наследственной и врождённой патологии;
3. Оценить необходимость повышения грамотности населения нашего населённого пункта в вопросах медико-генетического консультирования.
Для проведения исследования и решения поставленных задач мною использованы следующие методы:
- изучение научно – популярной литературы, ресурсов Интернета; 

- социологический, 
- статистический, 

- аналитический.
Предмет исследования: уровень информированности населения нашего населённого пункта в вопросе медико-генетической помощи.
Объект исследования: Населения нашего населённого разных возрастных категорий.
Гипотеза: Можно предположить, что в нашем населённом пункте наблюдается низкий уровень информированности населения по вопросам медико-генетической помощи, следовательно есть необходимость в повышении грамотности населения о значении факторов риска и методах профилактики наследственной и врождённой патологии.
Глава I. Медико-генетическое консультирование и профилактика врождённой и наследственной патологии в Российской Федерации.

1.1 Что такое медико-генетическое консультирование?
Медико-генетическое консультирование - это специализированный вид медицинской помощи населению направленный на профилактику наследственных болезней.
Начало организации медико-генетических консультаций в России было положено в конце 20-х годов XX века и связано с именем учёного – медика С.Н. Давиденкова (1934 г.), который впервые в мире не только теоретически сформулировал, но и реализовал на практике принципы организации медико-генетических консультаций как центров профилактики наследственных болезней и болезней с наследственной предрасположенностью. В начале 30-х гг. XX века в Москве был организован Медико-биологический институт, позднее переименованный в медико-генетический институт, ставший одним из мировых центров медико-генетических исследований. Однако, развитие данной области профилактики и генетики человека в целом затормозилось из-за политики, которая сложилась в 30-50 годах XX века в России и во всех развитых странах (ликвидация Медико-генетического института в Москве, сталинские репрессии, геноцид). Однако, благодаря успехам биохимической и молекулярной генетики с 60-х гг. XX в. началось широкое изучение наследственных болезней человека, существенная роль в борьбе с которыми принадлежала профилактике, которая стала осуществляться посредством медико-генетического консультирования.
Историческим для организации медико-генетических консультаций в России стал приказ МЗ СССР от 30 марта 1967 года № 261 «Об образовании опытных медико-генетических отделений в городах Москве и Ленинграде». С этого момента, в течение 25 лет, началось медленное, поэтапное развитие медицинской генетики и внедрение ее достижений в практическую медицину. Приоритетным направлением медико-генетического консультирования стало предупреждение рождения больных детей, особенно с тяжелыми и плохо поддающимися лечению врожденными пороками развития и наследственными болезнями.

Целью современного медико-генетического консультирования в общепопуляционном смысле является снижение груза патологической наследственности, а цель отдельной консультации - помощь семье в принятии правильного решения по вопросам планирования семьи. 
Смысл его состоит в профессиональной оценке прогноза рождения ребенка с наследственной патологией, объяснении вероятности этого события и помощи конкретной консультирующейся семье в принятии решения о деторождении.
Акцент на "профессиональной" не случайность. Дело в том, что оценка вышеупомянутого риска требует от врача-консультанта специальных знаний и навыков, наличия в его распоряжении достаточного количества времени, а также мощной информационной базы (в идеале – автоматизированной). Поэтому, консультировать семью должен только сертифицированный врач-генетик, работающий в специальном учреждении – центре, консультации или кабинете. В других случаях не исключены серьезные погрешности при оценке риска, которые могут привести семью к неверному решению.

Задачи медико-генетического консультирования:

1. Определение прогноза здоровья для будущего потомства в семьях, где был, есть или предполагается больной с наследственной патологией;

2. Объяснение родителям в доступной форме смысла генетического риска и помощь им в принятии решения по поводу деторождения;

3. Помощь врачам в постановке диагноза наследственной болезни, если для этого требуются специальные генетические методы исследования;

4. Диспансерное наблюдение и выявление группы повышенного риска среди родственников индивида с наследственной болезнью;

5. Пропаганда медико-генетических знаний среди врачей и населения.
Медико-генетическая консультация состоит из трех этапов: диагностика, прогнозирование и заключение. Как правило, за консультацией обращаются семьи, где уже имеется ребенок с наследственной патологией, или семьи, в которых имеются больные родственники. Консультирование всегда начинается с уточнения диагноза наследственной болезни, поскольку точный диагноз является необходимой предпосылкой любой консультации. 
Уточнение диагноза в медико-генетической консультации проводится с помощью генетического анализа. При этом во всех без исключения случаях применяется генеалогический метод исследования. Он заключается в изучении характера наследования определенного признака или оценки вероятности его появления в будущем у членов изучаемой семьи, основанный на выяснении родственных связей (родословной) и прослеживании признака среди всех родственников. При условии тщательного составления родословной, этот метод дает ценную информацию для постановки диагноза наследственной болезни. Не менее чем в 10 % случаев применяется цитогенетическое исследование. Это необходимо для прогноза при установленном диагнозе хромосомной болезни и уточнении диагноза в неясных случаях при врожденных пороках развития. Биохимический и иммунологический методы не являются специфичными для генетической консультации, но применяются так же широко, как и при диагностике ненаследственных заболеваний. 
Основой оценки генетического риска являются данные о популяционной и семейной частоте каждого вида заболевания с учётом возраста родителей. Специфический генетический риск до 5 % принято считать низким, до 10 % - повышенным в легкой степени, до 20 % - средним, выше 20 % - высоким. Генетический риск средней степени уже расценивают как противопоказание к рождению ребёнка у таких родителей.

Но самым ответственным этапом консультирования, требующим пристального внимания, является заключение  и советы родителям. Нельзя получить правильный эффект консультирования, если пациенты неправильно поймут объяснения врача-генетика. Для достижения цели консультирования при беседе с пациентами учитывается уровень их образования, социально-экономическое положение семьи, структура личности и взаимоотношения в семье. Толкование риска приспосабливается к каждому случаю индивидуально. Врач – генетик не только объясняет смысл риска, но и  помогает в принятии решения. Не вызывает сомнения, что чем тяжелее наследственная болезнь, тем настоятельнее врач рекомендует отказаться от деторождения. Однако при одной и той же болезни, при одной и той же вероятности рождения больного ребенка разная обстановка в семье требует различных подходов в объяснении риска. В любом случае принятие решения о деторождении остаётся за семьёй.
В принципе каждой супружеской паре не помешает пройти медико-генетическое консультирование до планирования деторождения. Критерием эффективности консультирования в широком смысле служит изменение (уменьшение) частоты патологических генов, а отдельной консультации - изменение поведения супругов, обращающихся по вопросам деторождения. При широком внедрении медико-генетического консультирования может быть достигнуто некоторое снижение частоты наследственных болезней, а также смертности (особенно детской). 
Главный итог медико-генетического консультирования - моральный для тех семей, в которых не родились больные дети или родились здоровые.

1.2 Кому показано медико-генетическое консультирование?

В идеале – этот вид медицинской помощи показан всем супругам, планирующим деторождение. Консультирование всех семей можно признать оптимальным подходом, поскольку в ряде стран такая практика позволила значительно снизить количество болезней, приводящих к инвалидности. а значит – предупредила множество человеческих трагедий.

Но "тотальное" медико-генетическое консультирование – чрезвычайная редкость. В абсолютном большинстве стран семьи обращаются к врачу генетику только при наличии факторов риска – особенностей семейной истории, образа жизни супругов, состояния их здоровья. По данным ВОЗ, таких "семей риска" 8-10%, при этом реально медико-генетическое консультирование получают только 1-2%.
Этот подход более экономичен, но его эффективность в значительной мере зависит от степени медико-биологической образованности населения. Конкретно – от умения супругов оценить, входит ли их семья в вышеупомянутую группу риска.

Показаниями для медико-генетического консультирования являются:
1) рождение ребенка с врожденным пороком развития;
2) установленная или подозреваемая наследственная болезнь в семье в широком смысле слова;
3) задержка физического развития или умственная отсталость у ребенка;
4) повторные спонтанные аборты, выкидыши, мертворождения;
5) близкородственные браки;
6) нарушение эмбрионального развития под воздействием физических, химических (в том числе лекарственных препаратов) и биологических агентов (например, вирусов) в первые три месяца беременности;
7) неблагополучное протекание беременности. 
В принципе каждая супружеская пара должна пройти медико-генетическое консультирование до планирования деторождения (проспективно) и безусловно после рождения больного ребенка (ретроспективно).
В настоящее время такой тип консультирования набирает обороты, так как мутагенных факторов, вызывающих различные заболевания становится все больше.
1.3  Из чего слагается риск рождения ребенка с наследственной или врожденной патологией?
Риск рождения ребенка с наследственной болезнью или врожденным пороком развития есть у любой супружеской пары при каждой беременности. Этот риск  складывается из многих составляющих:
- на формирование здоровья будущих детей отрицательно сказывается неблагоприятная экологическая обстановка, в частности загрязнение воздуха, воды, почвы, а также сложные природно-климатические условия проживания;
- воздействие на материнский организм пестицидов, лекарственных средств,

алкоголя, табака и других психоактивных веществ, некоторых химических веществ, высоких доз витамина А на ранней стадии беременности, а также высоких доз радиации повышает риск развития у плода или ребенка врожденных пороков;

- работа или проживание вблизи или в месте расположения мусорных свалок, металлургических предприятий или шахт также может быть фактором риска;
- генетические факторы, такие как кровное родство супругов, повышает распространенность редких генетических врожденных пороков и почти удваивает риск детской смертности, умственной отсталости и тяжелых врожденных пороков у детей. 
- у некоторых этнических групп, например у евреев - ашкенази и у финнов, наблюдается сравнительно высокая распространенность редких генетических мутаций, приводящих к повышенному риску пороков развития;
- наличие у матерей таких инфекций, как сифилис или корь, является распространенной причиной врожденных пороков;

- отрицательными модифицирующими факторами, влияющими на здоровье будущих детей, являются вредные привычки супругов, такие как несбалансированное и неправильное питание, неблагоприятные условия труда, моральные и психические нагрузки, малоподвижный образ жизни, плохие материальные условия, несогласие в семье, одиночество, низкий образовательный и культурный уровень.

Простейшая оценка "навскидку" покажет – любой из нас может иметь вышеперечисленные факторы риска. Поэтому и нужна количественная оценка их опасности для потомства конкретной семьи. К счастью, в большинстве случаев риск рождения ребенка с наследственной болезнью низок – не превышает 5%. Но убедиться в этом позволяет только медико-генетическое консультирование.

В ряде же случаев такой риск исчисляется в более высоких цифрах – в семьях, имеющих отягощенную наследственность, при высоковероятном действии на организм супругов вредных факторов окружающей среды, наличии у женщины некоторых заболеваний. При таких ситуациях медико-генетическое консультирование еще актуальнее, поскольку позволяет избежать многих трагических для семьи последствий.
1.4 Как оценивается риск наследственной и врожденной патологии у потомства?

На приеме у врача-генетика "взвешиваются" все основные составляющие вышеуказанного риска.

Наиболее трудоемкий процесс – оценка сегрегационного генетического груза, т.е. той неблагоприятной наследственности, которая досталась нам от сотен поколений предков. Такой груз имеется у каждого человека – ведь было бы наивным полагать, что вездесущий мутационный процесс совершенно не затронул гены ваших прародителей. Это можно расценить как претензию на статус "Человека Идеального". На самом деле, каждый человек является носителем в среднем 3-4 генов наследственных болезней. Это крайне приблизительный подсчет, по факту же количество патологических мутаций в геноме любого человека существенно больше.

Оценка сегрегационного груза в семье начинается с составления родословной этой семьи. Родословная позволяет оценить, с каким количеством родственников предстоит "работать" врачу-генетику, определить тип наследования болезней в этой семье (если таковые имеются) и дать еще много полезной информации.

Пациент может придти на прием к специалисту с уже готовой родословной. Это позволит более рационально использовать время на приеме.

После составления родословной оценивается наследственный анамнез. Это задача также не из простых, поскольку одних только чисто наследственных болезней существует несколько тысяч. Поэтому врач-генетик обычно использует анкетирование, предлагая семье отметить в родословной наличие или отсутствие ситуаций, которые могут иметь наследственное происхождение. 
После уточнения всей необходимой информации и вырисовывается сегрегационный генетический груз консультируемой семьи. И уже в зависимости от этого груза специалист дает рекомендации.

Кроме груза патологической наследственности оцениваются также факторы внешней среды, которые могут неблагоприятно сказаться на геноме половых клеток супругов, а также – на развитии плода. Учитываются многие моменты – производственные и бытовые вредности, состояние здоровья супругов, заболевания и прием ими различных медикаментов в период, предшествующий зачатию или непосредственно во время беременности и т.д. На основании оценки этих факторов также даются специфические рекомендации семье.
1.5   Какие рекомендации могут быть даны семье в результате медико-генетического консультирования?

Если консультирование проводится до наступления беременности, то после количественной оценки риска наследственной и врожденной патологии у потомства семья получает рекомендации по:

- оптимальной подготовке супругов к беременности;
- индивидуальному наблюдению будущей матери во время беременности;
- возможности подтвердить или исключить конкретные наследственные заболевания у плода в первом-втором триместрах беременности;
Если консультирование проводится уже "по факту" наступившей беременности, то, естественно, речь уже идет только о рекомендациях по наблюдению и перинатальной диагностике.

При добрачном консультировании могут даваться рекомендации по обследованию брачного партнера, а при заинтересованности консультируемого – и рекомендации по выбору брачного партнера.

1.6 Когда лучше обратиться к врачу-генетику?

Лучшее время для обращения за медико-генетической консультацией - когда семья еще только планирует рождение первенца. Такое консультирование называется проспективным.

Медико-генетическое консультирование семей, где ранее уже отмечалось рождение ребенка с наследственной либо врожденной патологией, называется ретроспективным. В идеале такое консультирование также надо проводить в промежуток времени между беременностями.

Обратиться за консультацией можно и во время беременности, но этот вариант несколько хуже, особенно, если семья обращается не в первом, а во втором триместре текущей беременности.

И наконец, при некоторых ситуациях полезным оказывается добрачное медико-генетическое консультирование – например, при наличии в семье наследственных болезней, или болезней с семейным накоплением, а также при кровном родстве супругов, или определенной этнической принадлежности (например, есть наследственные болезни, которые намного чаще встречаются у евреев-ашкенази, англо-саксов, тюрков).
1.7 Где можно получить консультацию врача-генетика?
На сегодня в России формирование медико-генетического консультирования носит многоуровневый характер - от районных и областных медико-генетических консультаций до федеральных центров (Приложение 4).

Первый уровень (районный, городской) — консультирование осуществляется специально подготовленным врачом центральной районной или городской поликлиники. Он проводит первичное обследование пациентов с подозрением на наследственное заболевание и направляет их в региональные медико-генетические кабинеты. Районный (городской) врач-генетик осуществляет диспансерное наблюдение за больными с наследственной патологией, пропагандирует медико-генетические знания среди медицинских работников и населения.

Второй уровень — региональный. Включает медико-генетические консультации на базах областной, краевой или республиканской больницы. Врачи-генетики этих учреждений осуществляют обследование пациентов с наследственной или врожденной патологией, проводят консультирование по вопросам прогнозирования потомства. Для уточнения диагноза региональные

Службы используют не только клинические, но и специальные цитогенетические, биохимические методы лабораторных исследований. На базе региональных медико-генетических консультаций возможно наблюдение за беременными женщинами для выявления патологии плода с помощью УЗИ, оценка материнских сывороточных маркеров, определения кариотипа плода. Региональная служба регистрирует всех впервые выявленных больных с наследственной и врожденной патологией, обеспечивает диспансерное наблюдение за этими семьями, проводит отбор пациентов, нуждающихся в обследовании в межрегиональных и федеральных центрах, пропагандирует медико-генетические знания среди медицинских работников и населения.

Третий уровень — межрегиональный, включает медико-генетические центры отраслевых научно-исследовательских центров или областные медико-генетические консультации, которые обслуживают и соседние регионы. Межрегиональные службы владеют теми же методами исследования и наблюдения, что и организации второго уровня. Но на базе этих учреждений проводится массовое обследование новорожденных с целью выявления дефектов обмена веществ, организуется наблюдение и лечение детей с врожденными заболеваниями, связанными с нарушениями обмена веществ.

Четвертый уровень — государственный (федеральный). Этот уровень состоит из нескольких государственных медико-генетических центров, расположенных на базе ведущих научно-исследовательских институтов. В этих центрах проводится консультирование сложных случаев наследственной и врожденной патологии, используются новейшие методы цитогенетической, биохимической и молекулярно-генетической диагностики. Эти учреждения служат базой подготовки медицинских кадров для медико-генетических консультаций, осуществляют контроль за качеством работы медико-генетической службы в разных регионах, разрабатывают и внедряют новые способы диагностики наследственных патологий (приказ МЗ РФ от 30.12.1993 г. № 316 «О дальнейшем развитии медико-генетической службы Министерства здравоохранения Российской Федерации»).

Глава II. Изучение уровня информированности населения нашего населённого пункта о значении медико-генетического консультирования.
2.1 Методика разработки анкеты для изучения уровня информированности населения нашего населённого пункта о значении медико-генетического консультирования.

Для того, чтобы оценить уровень информированности населения моего населённого пункта о значении медико-генетического консультирования и о факторах риска, мною была специально разработана анкета - «Что ты знаешь о врождённых и наследственных заболеваниях и медико-генетической помощи ?» (Приложение №1).
В первую очередь, в анкету были включены блоки вопросов о возрасте и социальном статусе респондентов, чтобы выяснить и сравнить уровень владения информацией по изучаемому мною вопросу у людей с разными социальными характеристиками. 
Кроме того, в анкету я включила вопросы о наличии и влиянии  вредных факторов, информированности пациентов по вопросам профилактики наследственной и врожденной патологии, а также вопросы, непосредственно касающиеся организации медицинской помощи и медико-генетического консультирования в нашем населённом пункте, а именно в г. Острове, Псковской области.
Анкета составлена из альтернативных закрытых вопросов, т. е., вопросов включающих в себя все возможные варианты ответов или подсказок, из которых опрашиваемому необходимо выбрать тот, который более всего соответствует его мнению.

Анкетирование планируется проводить анонимно в целях получения наиболее достоверной информации.
2.2 Итоги анкетирования «Что ты знаешь о врождённых и наследственных заболеваниях и медико-генетической помощи ?»
В анкетировании приняли участие 135  респондентов, из которых:

- 85 (63 %) - в возрасте до 18 лет и являются учащимися старших классов общеобразовательных школ. Остальные респонденты имеют среднее специальное или высшее образование и являлись на момент опроса работающими: 
- 11 ( 8,1 %)  – в возрасте от 19 до 25 лет, 

- 8 ( 6 %) -  в возрасте от 26 до 35 лет,
- 6 (4,4 %) -  в возрасте от 26 до 35 лет
- 25 (18,5 %) – в возрасте более 46 лет.

В анкетировании участвовали 101 (74,8%) респондент женского пола и 34 (25,2%) – мужского пола.
РЕЗУЛЬТАТЫ.
Из 135 респондентов 110 (81,4 %) отметили, что знают об опасности наследственных и врождённых заболеваний для здоровья будущего ребёнка, 9 (6,8 %) признались, что ничего не знают об этом, и 16 (11,8 %) считают, что владеют недостаточными знаниями по данному вопросу. 

Все 135 респондентов считают, что факторы окружающей среды влияют на здоровье будущего ребёнка. При этом влияние только одного из факторов отметило следующее количество респондентов:

-  экологию места проживания - 18 (13,3 %);

- работу на вредном производстве – 12 (8,8 %);

- употребление продуктов и воды, содержащих химические добавки – 15 (11,3%).

 Считают, что все выше перечисленные факторы  окружающей среды одинаково влияют на здоровье будущего ребёнка 90 (66,6 %) респондентов.
В анкете респондентам также была дана возможность оценить наличие конкретно у них факторов риска, которые могут повлиять на здоровье будущего ребёнка.
Из 135 респондентов как уже имеющийся фактор риска выделили:

 - курение - 13 (9,6 %) , причём 7(5,2 %) из них – учащиеся школ;

- употребление алкоголя - 16 (11,9  %), из них 3 (2,2 %) – также учащиеся школ;
- приём лекарственных средств - 8 (5,9  %), из них 6 (4,4 %) - учащиеся школ;

- инфекции - 4 (3 %) - учащиеся школ , 
- наличие заболеваний с наследственной предрасположенностью - 2 (1,5 %),  из них 1 (0,7 %) – учащийся школы;

- неполноценное питание - 26 (19,3 %) , причём все – учащиеся школ.

Ни один из 135 респондентов не отметил приём наркотиков, как уже имеющийся у них фактор риска, влияющий на появление здорового потомства. 
Кроме того, 66 (48,8 %) респондентов, в том числе 38 (28,1 %) учащихся школ,  указали на отсутствие у них факторов риска, так как они ведут здоровый образ жизни. 
В анкете респондентам был задан вопрос, знают ли они о медико-генетическом консультировании, включающем в себя методы профилактики наследственной и врождённой патологии. Из 135 респондентов, 75 (55,5 %) ответили, что знают, 44 (32,6 %) признались, что знают об этом очень мало, а 16 (11,9 %) вообще ничего не знают о медико–генетическом консультировании. Причём анализ анкет показал, что не владеют информацией по данному вопросу или владеют, но недостаточными знаниями  респонденты в возрасте до 18 лет, т. е. учащиеся школ – 50 (37 %) человек, и  респонденты  от 19 до 35 лет – 10 (7,5 %) человек, т.е. те, кто относится к репродуктивному возрасту.
На вопрос анкеты «способствуют ли снижению рождения детей с наследственной и врождённой патологией программы по вопросам планирования семьи» из 135 респондентов только 4 (3 %) ответили отрицательно; 11 (8,1 %) затруднились ответить, причём это те люди, которые мало знают о медико-генетическом консультировании; остальные 120 (88,9 %) респондентов считают, что программы по вопросам планирования семьи безусловно полезны.
Почти единогласно оценили  респонденты необходимость просветительских программ по вопросам профилактики наследственной и врождённой патологии на этапе планирования семьи: 129 (95,6 %) опрошенных посчитали такие программы необходимыми, 4 (3 %) – затруднились с ответом, и только 2 (1,4 %)  ответили отрицательно, опять же по причине отсутствия знаний о медико-генетическом консультировании.
На вопрос анкеты «где бы Вы хотели получать информацию по вопросам профилактики наследственной и врождённой патологии», респонденты ответили по-разному:
- в ЗАГСе – 7 (5,2 %);

- в материалах СМИ – 11 (8,1 %); 

- в женской консультации – 35 (26 %);

- в медико-генетической консультации – 82 (60,7 %).

Лишь один респондент уверен, что лучшие консультанты по данному вопросу – это родители, поэтому он ответил, что нужно спросить у отца.
Наибольшее затруднение у респондентов, особенно у молодёжи, вызвал последний вопрос анкеты, а именно «знаете ли Вы, куда в Вашем городе можно обратиться за медицинской помощью по профилактике наследственной и врождённой патологии». Как показали результаты анкетирования, из 135  только 24 (17,8 %) респондента владеют информацией. Данный вопрос вызвал затруднения у 81 (59,9 %) респондента, а 30 (22,3 %) опрошенных признались, что не знают куда в нашем городе можно обратиться с этим вопросом. 
Проанализировав ответы респондентов на вопросы анкеты, я пришла к следующим выводам:

· Большинство опрошенных знают об опасности наследственных и врождённых заболеваний для здоровья будущего ребёнка;
· Многие знают о влиянии факторов окружающей среды на здоровье будущего ребёнка, но при этом плохо информированы о негативном значении факторов риска; 
· К сожалению, только менее половины опрошенных ведут здоровый образ жизни, так как  указали на отсутствие у них факторов риска;

· Почти половина опрошенных знают о существовании медико-генетического консультирования, но отмечают низкий уровень информированности по вопросам профилактики наследственной и врождённой патологии;

· Почти все опрошенные указали на необходимость просветительских программ по вопросам профилактики наследственной и врождённой патологии и программ по вопросам планирования семьи, что указывает на заинтересованность населения;
· Население готово получать информацию по вопросам профилактики наследственной и врождённой патологии из разных достоверных источников, но предпочтение, всё же, отдают компетентным специалистам медико-генетической консультации;
· У населения почти полностью отсутствует информация о том, куда в нашем населённом пункте можно обратиться за медицинской помощью по профилактике наследственной и врождённой патологии. 
Таким образом, я считаю, что выдвинутая мною гипотеза подтвердилась:  в нашем населённом пункте действительно наблюдается низкий уровень информированности населения по вопросам медико-генетической помощи, следовательно есть необходимость повышения грамотности населения о значении факторов риска и методах профилактики наследственной и врождённой патологии. 
Заключение
Проведённое мною исследование уровня информированности населения нашего населённого пункта о значении медико-генетического консультирования, окончательно убедило меня в  важности выбранной темы.
Исходя из проделанной мною работы, можно сделать следующие выводы:

1. На основе изучения литературы и ресурсов Интернета я выяснила, что основной задачей медико-генетического консультирования является прогноз здоровья будущего потомства семьи. Данная задача остаётся приоритетной в политике нашего государства, так как, не смотря на достижения современной медицины, врождённая и наследственная патология имеет высокую распространённость и создаёт большие проблемы для общества и государства в целом. 
2. Результаты изучения литературы и ресурсов Интернета также показали, что на обращаемость в медико-генетическую консультацию за медицинской помощью большое влияние оказывает осведомленность населения по вопросам наследственных болезней.
3. Результаты анкетирования, проведённого среди населения нашего населённого пункта, показали низкий уровень информированности по вопросам медико-генетической помощи, включающей в себя методы профилактики наследственной и врождённой патологии, а также где конкретно в нашем населённом пункте можно получить такую помощь.
Таким образом моя гипотеза о том, что нашем населённом пункте наблюдается низкий уровень информированности населения по вопросам медико-генетической помощи, и следовательно есть необходимость повышения грамотности населения о значении факторов риска и методах профилактики наследственной и врождённой патологии, подтвердилась 
По материалам своего исследования я составила некоторые рекомендации, на которые можно опереться при  работе по повышению грамотности населения нашего населённого пункта в вопросах наследственных заболеваний:
· Начинать работу по информированию населения по вопросам профилактики наследственной и врождённой патологии уже со школы;

· Создавать доступные для подростков просветительские программы по вопросам профилактики наследственной и врождённой патологии, негативном влиянии факторов риска не только на здоровье подростка, но и его будущих детей;
· Активизировать работу среди населения нашего населённого пункта в школах, учреждениях, предприятиях и т.п. по пропаганде здорового образа жизни.
Полученные результаты исследования дают возможность утверждать, что продукт исследовательской работы является актуальным и востребованным. 

Перспективу своей работы я вижу в дальнейшем исследовании:

-  организации медико-генетического консультирования непосредственно в нашей районной поликлинике;
- обеспеченности нашей районной поликлиники специалистами, осуществляющими медико-генетическое консультирование.
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Приложение 1

Анкета «Что ты знаешь о врождённых и наследственных заболеваниях и медико-генетической помощи?»
Предлагаем Вам принять участие в анкетировании, целью которого является изучение  уровня информированности населения о значении медико-генетического консультирования.

Обращаем Ваше внимание, что анкетирование проводится АНОНИМНО. Полученные сведения будут обобщены, останутся конфиденциальными и не будут переданы третьим лицам.
Заранее благодарим за помощь!

Инструкция по заполнению анкеты: Подчеркните или обведите один или несколько правильных на Ваш взгляд ответов. 

Несколько вопросов о Вас

1.  Ваш пол:          1 - мужской               2 – женский

2. Ваш возраст: 

1. до 18 лет

2. 19 – 25 лет

3. 26 – 35 лет

4. 36 – 45 лет

5. более 46 лет
3. Ваше социальное положение: 

1. Учащийся (студент)

2. Работающий

3. Работающий пенсионер

4. Домохозяйка

5. Инвалид

6. Временно не работающий

7. Безработный

8. Другое _________________________________

4.  Ваше образование:

1 - начальное

2 - неполное среднее

3 - среднее общее

4 - среднее специальное

5 - незаконченное высшее

6 -законченное высшее

5. Если Вы указали среднее специальное или высшее образование, то укажите, пожалуйста, полученную специальность__________________________
6. Знаете ли Вы, что такое наследственность?

1. да

2. нет

3. затрудняюсь ответить

7. Знаете ли Вы, что такое гены?
1. да

2. нет

3. затрудняюсь ответить

8. Как, по Вашему мнению, может ли изменение генов вызвать заболевание?

1. да

2. нет

3. затрудняюсь ответить

9. Знаете ли Вы об опасности наследственных и врождённых заболеваний для здоровья Вашего будущего ребёнка?

1. Знаю

2. Не знаю

3. Знаю, но мало.

10. Всегда ли наследственное заболевание встречается у нескольких членов семьи?

1. да

2. нет

3. затрудняюсь ответить

11. Как, по Вашему мнению, может ли ребёнок с наследственным заболеванием родиться у здоровых супругов?
1. да

2. нет

3. затрудняюсь ответить

12. Как Вы считаете, какие факторы окружающей среды влияют на здоровье будущего ребёнка?

1. Экология места проживания

2. Работа на вредном производстве

3. Употребление продуктов и воды, содержащих химические добавки

4. Другое _________________________________________________

13. Имеются ли у Вас факторы риска, которые могут повлиять на здоровье Вашего будущего ребёнка?

1. Курение

2. Употребление алкоголя

3. Приём наркотиков

4. Приём лекарственных средств

5. Инфекции

6. Заболевания с наследственной предрасположенностью (сахарный диабет, эндокринопатии, эпилепсия)

7. Неполноценное питание

8. Другое ___________________________________________________

14. Знаете ли Вы, что существует медико-генетическое консультирование, включающее в себя методы профилактики наследственной и врождённой патологии?

1. Знаю

2. Не знаю

3. Знаю, но мало
15. Как Вы считаете, наличие программ по вопросам планирования семьи способствуют снижению рождения детей с наследственной и врождённой патологией?

1. да

2. нет

3. затрудняюсь ответить

16. Как Вы считаете, нужны ли просветительские программы по вопросам профилактики наследственной и врождённой патологии на этапе планирования семьи?

1. да

2. нет

3. затрудняюсь ответить
17. Где бы Вы хотели получать информацию по вопросам профилактики наследственной и врождённой патологии?

1. в ЗАГСе

2. в материалах СМИ

3. в женской консультации

4. в медико-генетической консультации

5. другое _____________________________________________________________________

18. Знаете ли Вы, куда в Вашем городе можно обратиться за медицинской помощью по профилактике наследственной и врождённой патологии?

1. да

2. нет

3. затрудняюсь ответить
Приложение 2
Данные анкетирования в таблицах и диаграммах
Таблица №1: «Возраст респондентов»:

	Возраст
	Количество респондентов
	%

	 до 18 лет
	85
	63

	от 19 до 25  лет
	11
	8,1

	от 26 до 35 лет
	8
	6

	от 36 лет до 45 лет
	6
	4,4

	более 46 лет
	25
	18,5


Диаграмма №1: «Возраст респондентов»
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По данным диаграммы видно, что наибольшее число респондентов вошли в возрастную группу до 18 лет, 11 человек из 135 вошли в возрастную группу от 19 до 25 лет, 8 человек вошли в возрастную группу от 26 до 35 лет, 25 человек – в возрастную группу более 46 лет.  Наименьшее количество респондентов - это люди, вошедшие в возрастную группу от 36 до 45 лет. Таким образом, целевая группа - это молодежь в возрасте до 18 лет.
Таблица №2: «Деление респондентов по половому признаку»:
	Пол
	Количество
	%

	Мужской
	34
	25,2

	Женский
	101
	74,8


Диаграмма №2: «Деление респондентов по половому признаку»:
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Таблица № 3: «Информированность респондентов об опасности наследственных и врождённых заболеваний для здоровья будущего ребёнка»:
	Ответ
	Количество
	%

	Знаю
	110
	81,4

	Не знаю
	9
	6,8

	Знаю, но мало
	16
	11,8


Диаграмма № 3: «Информированность респондентов об опасности наследственных и врождённых заболеваний для здоровья будущего ребёнка»:
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По данным диаграммы видно, что наибольшее количество респондентов знают об опасности наследственных и врождённых заболеваний для здоровья будущего ребёнка. Среди всех опрошенных они составляют 81,4 %.
Таблица №4: «Влияние факторов окружающей среды на здоровье будущего ребёнка»:
	Факторы окружающей среды
	Количество респондентов
	%

	Экология места проживания
	18
	13,3

	Работа на вредном производстве
	12
	8,8

	Употребление продуктов и воды, содержащих химические добавки
	15
	11,3

	Все выше перечисленные факторы
	90
	66,6


Диаграмма №4: «Влияние факторов окружающей среды на здоровье будущего ребёнка»:
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По данным диаграммы видно, что больше половины опрошенных, а именно 66,6 % считают, что все факторы окружающей среды одинаково влияют на здоровье будущего ребёнка. Влияние экологии места проживания выбрали 13,3 %. Влияние работы на вредном производстве 8,8 %. Употребление продуктов и воды, содержащих химические добавки отметили 11,3 % респондентов.
Таблица №5: «Наличие и влияние факторов риска на здоровье будущего ребёнка»:

	Факторы риска
	Количество респондентов
	%

	Курение
	13
	9,6

	Употребление алкоголя
	16
	11,9

	Приём наркотиков
	----------
	-----

	Приём лекарственных средств
	8
	5,9

	Инфекции
	4
	3

	Заболевания с наследственной предрасположенностью
	2
	1,5

	Неполноценное питание
	26
	19,3

	Факторы риска отсутствуют
	66
	48,8


Диаграмма №5: «Наличие и влияние факторов риска на здоровье будущего ребёнка»:
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По данным диаграммы можно судить, что больше половины респондентов, 66% от общего числа опрошенных, не отметили у себя никаких факторов риска, а значит придерживаются здорового образа жизни. Большое количество респондентов, а именно 26%, отметили у себя неполноценное питание как фактор риска, влияющий на здоровье будущих детей. Из диаграммы видно, что среди респондентов довольно много курящих и употребляющих алкоголь (в сумме это одна пятая (1/5) всех опрошенных), которые понимают, что это может негативно сказаться на здоровье будущих детей.
Таблица № 6: «Информированность населения о существовании медико-генетического консультирования»:
	Ответ
	Количество
	%

	Знаю
	75
	55,5

	Не знаю
	16
	11,9

	Знаю, но мало
	44
	32,6


Диаграмма № 6: «Информированность населения о существовании медико-генетического консультирования»:
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По данным диаграммы видно, что почти половина опрошенных либо не знают о существовании медико-генетического консультирования, либо знают, но мало.
Таблица № 6: «Способствуют ли программы по вопросам планирования семьи снижению рождения детей с наследственной и врождённой патологией?»:
	Ответ
	Количество
	%

	Да
	120
	89,9

	Нет
	4
	3

	Затрудняюсь ответить
	11
	8,1


Диаграмма № 6: «Способствуют ли программы по вопросам планирования семьи снижению рождения детей с наследственной и врождённой патологией?»:
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По данным диаграммы видно, что большее число респондентов считает программы по вопросам планирования семьи способствующими снижению рождения детей с наследственной и врождённой патологией.
Таблица № 7: «Необходимость просветительских программ по вопросам профилактики наследственной и врождённой патологии на этапе планирования семьи»:
	Ответ
	Количество
	%

	Нужны
	120
	89,9

	Нет
	4
	3

	Затрудняюсь ответить
	11
	8,1


Диаграмма № 7: «Необходимость просветительских программ по вопросам профилактики наследственной и врождённой патологии на этапе планирования семьи»:
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По данным диаграммы хорошо видно, что почти все респонденты считают необходимыми просветительские программы по вопросам профилактики наследственной и врождённой патологии на этапе планирования семьи.
Таблица № 8: «Где бы Вы хотели получать информацию по вопросам профилактики наследственной и врождённой патологии?»:
	Источник информации
	Количество респондентов
	%

	ЗАГС
	7
	5,2

	Материалы СМИ
	11
	8,1

	Женская консультация
	35
	26

	Медико – генетическая консультация
	82
	60,7


Диаграмма № 8: «Где бы Вы хотели получать информацию по вопросам профилактики наследственной и врождённой патологии?»:
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По данным диаграммы можно сделать вывод, что больше половины респондентов предпочли бы получать информацию по вопросу профилактики наследственной и врождённой патологии  в специализированном заведении, т.е. в медико-генетической консультации, у квалифицированных специалистов.
Таблица № 9: «Информированность населения о том, куда в нашем населённом пункте можно обратиться по вопросам медико-генетического консультирования»:

	Ответ
	Количество
	%

	Знаю
	24
	17,8

	Не знаю
	30
	22,3

	Знаю, но мало
	81
	59,9


Диаграмма № 9: «Информированность населения о том, куда в нашем населённом пункте можно обратиться по вопросам медико-генетического консультирования»:
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По данным диаграммы видно, что только 17,8 % владеют информацией, куда в нашем городе можно обратиться за медико-генетической консультацией. Большинство же респондентов либо совсем ничего об этом не знают, либо знают очень мало.

Приложение 3
Словарь генетических терминов
1. Врождённые болезни — болезни, имеющиеся при рождении.

2. Наследственная болезнь — заболевания, возникновение и развитие которых связано с различными дефектами и нарушениями в наследственном аппарате клеток. 

В основе наследственных заболеваний лежат мутации: хромосомные, генные и митохондриальные.

3. Пренатальная диагностика — диагностика наследственных болезней или других нарушений в период внутриутробного развития.
4. Скрининг (просеивание) — обследование больших групп людей на какие-либо состояния (болезни или носительство) с целью активной профилактики болезней; выявление не диагностированной ранее болезни с помощью простых методов, дающих быстрый ответ.
5. Проспективное консультирование – консультирование до наступления беременности или в ранние ее сроки.
 
6. Ретроспективное консультирование  - проводится после рождения больного ребенка (врожденные пороки развития, задержка физического развития и умственная отсталость) относительно здоровья будущих детей.
7. Цитогенетическое обследование — анализ на выявление нарушений хромосомного набора человека. У человека в ядрах соматических (не половых) клеток содержится в норме 46 хромосом (23 пары).
8. Сегрегационный генетический груз – это та неблагоприятная наследственность, которая досталась нам от сотен поколений предков.
9. Анамнез  - совокупность сведений, получаемых при медицинском обследовании путем опроса самого обследуемого и (или) знающих его лиц.
Приложение 4

Уровни организации медико-генетической помощи в РФ

	Уровень
	Исполнители
	Задачи

	
	
	

	I–Районный и городской (общая сеть ЛПУ).
	Врач-генетик ЦРБ, районной (городской) поликлиники  
	- выявление и учет семей, отягощенных наследственной патологией, их направление в региональное медико-генетическое учреждение; - диспансерное наблюдение за лицами с выявленной патологией; 
- пропаганда медико-генетических знаний.

	II– Региональный
	Медико-генетическая консультация на базе областной, краевой больницы или республиканской больницы (республики в составе РФ)
	- консультирование семей и больных с наследственной и врожденной патологией с использованием генеалогического анализа, синдромологического и цитогенетических методов; 
- пренатальный скрининг беременных на распространенные хромосомные болезни на основе УЗИ и оценки материнских сывороточных маркеров;
 - пренатальная цитогенетическая диагностика хромосомных болезней в группах риска (женщины и их мужья старше 39-ти лет); 
- организационное обеспечение массового скрининга новорожденных на НБО (совместно с акушерами и педиатрами); 
- направление сложных случаев патологии в межрегиональную МГК или федеральный медико-генетический центр (МГЦ); 
- ведение территориального регистра семей и больных с наследственной и врожденной патологией и их диспансерное наблюдение; 
- пропаганда медико-генетических знаний.

	III– Межрегио-нальный
	Межрегиональная медико-генетическая консультация на базе НИИ или областной (краевой, республиканской) МГК, обслуживающая 3-5 соседних регионов  
	(те же, что и на региональном уровне плюс дополнительно):
 - консультирование семей и больных с наследственной и врожденной патологией с использованием генеалогического анализа, синдромологического и цитогенетических методов; 
- массовый биохимический скрининг новорожденных на НБО; 
- подтверждающая диагностика в предположительно


	 
	 
	выявленных случаях патологии; 
- консультирование и диагностика сложных случаев по направлениям областных МГК; 
- организация лечения больных с НБО.

	IV– Федеральный
	Федеральные медико-генетические центры (в т.ч. специализированные) на базе ведущих НИИ и клиник  
	- консультирование сложных случаев патологии; 
- подтверждающая цитогенетическая, биохимическая и молекулярно-генетическая диагностика сложных и редких случаев патологии; 
- разработка, апробация и внедрение новых методов диагностики, лечения и реабилитации; 
- подготовка и повышение квалификации кадров специалистов медико-генетических учреждений, контроль качества их работы; 
- организация лечения детей с выявленными НБО; 
- ведение федерального регистра семей и больных с редкой наследственной патологией.


 

В Российской Федерации функционируют в соответствии с приказом МЗ РФ №316 семь федеральных центров—

1. Республиканский центр наследственных болезней у детей (московский НИИ педиатрии и детской хирургии),

2. Научный медико-генетический центр РАМН (Москва),

3. НИИ медицинской генетики СО РАМН (Томск),

4. Республиканский центр неонатального скрининга (Москва),

5. НИ центр акушерства, гинекологиии и перинаталогии РАМН (Москва),

6. Научно-практический центр медико-социальной реабилитации больных с врожденной и наследственной патологией (Московский стоматологический институт),

7. НИИ акушерства и гинекологии им.Д.- О.Отта (Санкт-Петербург).
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