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АННОТАЦИЯ 

Синдром Дауна (СД) является наиболее распространённой хромосомной патологией, обусловленной трисомией 21-й хромосомы, с 
частотой 1:600–1000 новорождённых [1, 9]. Несмотря на развитие пренатальной диагностики, данное состояние остаётся значимой 
медико-социальной проблемой, требующей совершенствования методов раннего выявления. Современные методы пренатального 
скрининга обладают ограниченной точностью и сопровождаются значительным числом ложноположительных результатов [2], что может 
приводить к необоснованному применению инвазивных диагностических процедур. 

В последние годы активно внедряются методы искусственного интеллекта (ИИ), позволяющие повысить эффективность 
прогнозирования риска за счёт анализа больших массивов данных и выявления скрытых закономерностей. Целью настоящего обзора 
является анализ современных подходов к применению ИИ для прогнозирования риска синдрома Дауна. Показано, что ИИ-модели 
достигают высокой диагностической точности (AUC до 0,98), снижая частоту ложноположительных результатов и улучшая клинические 
исходы [3–5]. 

Ключевые слова: синдром Дауна, искусственный интеллект, машинное обучение, пренатальный скрининг, нейронные сети. 
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REVIEW AND ANALYSIS OF CURRENT EVIDENCE 

ABSTRACT 
Down syndrome (DS) is the most common chromosomal disorder caused by trisomy 21, with an incidence of 1:600–1000 live births [1, 9]. 

Despite advances in prenatal diagnostics, this condition remains a significant medical and social problem requiring improved early detection 
methods. Current prenatal screening methods have limited accuracy and are associated with a significant number of false-positive results [2], which 
can lead to the unjustified use of invasive diagnostic procedures. 

In recent years, artificial intelligence (AI) methods have been actively implemented to improve the effectiveness of risk prediction by analyzing 
large data sets and identifying hidden patterns. The aim of this review is to analyze modern approaches to using AI to predict the risk of Down 
syndrome. AI models have been shown to achieve high diagnostic accuracy (AUC up to 0.98), reducing the rate of false-positive results and 
improving clinical outcomes [3–5]. 
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DAUN SINDROMI UCHUN XAVF OMILLARINI BASHORAT QILISHDA SUN'IY INTELLEKTNING ROLI: MAVJUD 
DALILLARNI TIZIMLI KO'RIB CHIQISH VA TAHLIL QILISH 

 
ANNOTATSIYA  

Daun sindromi (DS) 21-trisomiyadan kelib chiqadigan eng keng tarqalgan xromosoma kasalliklari bo'lib, 1:600-1000 tirik tug'ilish bilan 
kasallanadi [1, 9]. Prenatal diagnostika sohasidagi yutuqlarga qaramay, bu holat erta aniqlash usullarini takomillashtirishni talab qiluvchi muhim 
tibbiy va ijtimoiy muammo bo'lib qolmoqda. Hozirgi prenatal skrining usullari cheklangan aniqlikka ega va ko'p sonli noto'g'ri-ijobiy natijalar bilan 
bog'liq [2], bu invaziv diagnostika muolajalaridan asossiz foydalanishga olib kelishi mumkin. 

So'nggi yillarda katta ma'lumotlar to'plamini tahlil qilish va yashirin naqshlarni aniqlash orqali xavflarni bashorat qilish samaradorligini oshirish 
uchun sun'iy intellekt (AI) usullari faol ravishda amalga oshirildi. Ushbu sharhning maqsadi Daun sindromi xavfini bashorat qilish uchun AIdan 
foydalanishning zamonaviy yondashuvlarini tahlil qilishdir. AI modellari yuqori diagnostika aniqligiga (AUC 0,98 gacha) erishishi, noto'g'ri-musbat 
natijalar tezligini kamaytirishi va klinik natijalarni yaxshilashi ko'rsatilgan [3-5]. 

Kalit so'zlar: Daun sindromi, sun'iy intellekt, mashinani o'rganish, prenatal skrining, neyron tarmoqlar. 
   
Введение. Синдром Дауна представляет собой генетическое 

заболевание, возникающее вследствие трисомии 21-й хромосомы. 
Частота его встречаемости варьирует от 1:600 до 1:800 
новорождённых и существенно зависит от возраста матери [1, 10]. 
Увеличение возраста беременных женщин в популяции 
дополнительно повышает актуальность проблемы раннего 
выявления данной патологии. Несмотря на развитие современных 
методов диагностики, включая неинвазивное пренатальное 
тестирование, проблема точного и доступного скрининга остаётся 
нерешённой. 

Следует отметить, что синдром Дауна часто сопровождается 
врождёнными пороками сердца, которые выявляются у 40–60% 
пациентов и являются одной из ведущих причин ранней 
заболеваемости и смертности [9]. Наиболее распространёнными 
формами являются атриовентрикулярный септальный дефект, 
дефект межжелудочковой перегородки и тетрада Фалло, что 
обусловлено нарушением формирования эндокардиальных 
подушечек в эмбриогенезе. Помимо структурных аномалий, у 
таких пациентов нередко развиваются лёгочная гипертензия и 
сердечная недостаточность, что существенно ухудшает прогноз. 
Наличие сопутствующей сердечно-сосудистой патологии 
оказывает значительное влияние на течение заболевания и требует 
ранней диагностики, что дополнительно подчёркивает важность 
применения современных методов, включая искусственный 
интеллект, для комплексной оценки риска. 

Традиционные методы скрининга первого триместра, 
включающие определение уровня β-ХГЧ, PAPP-A и 
ультразвуковые параметры (толщина воротникового 
пространства), обладают чувствительностью около 70–85% и 
ложноположительным уровнем до 5–8% [2, 11]. Кроме того, их 
точность зависит от квалификации специалиста и качества 
оборудования. В связи с этим активно разрабатываются новые 
подходы, основанные на использовании искусственного 
интеллекта, способного стандартизировать диагностический 
процесс и повысить его воспроизводимость. 

Материалы и методы. Проведён анализ научных публикаций, 
индексированных в базах данных PubMed, Scopus и Web of Science 
за период 2010–2025 гг. В обзор включены оригинальные 
исследования, систематические обзоры и мета-анализы, 
посвящённые применению искусственного интеллекта в 
пренатальной диагностике синдрома Дауна. 

Критериями включения являлись:наличие количественных 
показателей эффективности (чувствительность, специфичность, 
AUC); использование методов машинного обучения или глубокого 
обучения; анализ клинических, биохимических или 
ультразвуковых данных. Исключались исследования с 

недостаточной выборкой, отсутствием валидации моделей и 
неполными статистическими данными. 

Результаты 
Эффективность традиционных методов. Согласно мета-

анализу (n = 194 326), чувствительность стандартных методов 
пренатального скрининга составляет 67–73%, достигая 85–89% у 
женщин старшего возраста, при этом уровень 
ложноположительных результатов остаётся высоким — до 8% [2]. 

Такие показатели ограничивают клиническую ценность 
скрининга, поскольку большое количество ложноположительных 
результатов приводит к необходимости проведения инвазивных 
процедур (амниоцентез, хорионбиопсия), связанных с риском 
осложнений. Это подчёркивает необходимость разработки более 
точных и безопасных методов диагностики. 

Применение машинного обучения. Использование 
алгоритмов машинного обучения (Random Forest, SVM, Gradient 
Boosting) позволяет существенно повысить точность 
прогнозирования за счёт анализа многомерных данных. 

В исследовании с участием 86 354 беременных женщин AUC 
составила 0,978, при этом частота ложноположительных 
результатов снизилась с 3,82% до 2,28% (p < 0,01) [3]. 

Другие исследования демонстрируют точность моделей 
градиентного бустинга на уровне 94–96% [4]. Высокая 
эффективность данных методов обусловлена их способностью 
учитывать сложные нелинейные взаимосвязи между 
множественными факторами риска, включая возраст матери, 
биохимические показатели и ультразвуковые маркеры. 

Глубокое обучение и анализ изображений. Глубокие 
нейронные сети (CNN) активно применяются для анализа 
ультразвуковых изображений плода. Их использование позволяет 
автоматически выявлять характерные признаки синдрома Дауна и 
снижать зависимость от субъективной оценки врача. 

В исследовании Zhang et al. (2022) AUC модели составила 0,98, 
что значительно превышает показатели традиционных методов 
(0,73–0,82) [5]. Кроме того, применение глубокого обучения 
повышает воспроизводимость результатов и сокращает время 
интерпретации данных. 

Интеграция мультифакторных данных. Современные ИИ-
системы способны интегрировать различные типы данных: 
клинические, биохимические, генетические и инструментальные. 
Такой подход позволяет учитывать комплексное влияние факторов 
риска и формировать персонализированные прогнозы. 

Комбинированные модели демонстрируют чувствительность 
до 90,9% и специфичность до 99,7% [8]. Применение 
неинвазивного пренатального тестирования (NIPT) в сочетании с 
ИИ позволяет значительно повысить точность диагностики и 
снизить необходимость инвазивных вмешательств [12–14]. 

 
Сравнительный анализ моделей ИИ 

Таблица 1. Сравнительная характеристика моделей ИИ 
Модель Чувствительность (%) Специфичность (%) AUC 
Логистическая регрессия 70–85 92–96 0,73–0,85 
Random Forest 91,2 93,5 0,94 
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Gradient BoosƟng 93–95 94–96 0,95–0,96 
SVM 88–92 90–94 0,91–0,94 
ANN 90,9 99,7 0,96–0,97 
CNN 94–96 93–95 0,95–0,98 
Комбинированные модели >95 >97 до 0,978 

Полученные данные свидетельствуют о значительном 
превосходстве методов искусственного интеллекта над 
традиционными статистическими подходами, особенно при 
использовании мультифакторных моделей. 

Обсуждение. Результаты анализа показывают, что внедрение 
искусственного интеллекта позволяет существенно повысить 
эффективность пренатального скрининга синдрома Дауна. 
Использование ИИ способствует:повышению точности 
диагностики; снижению количества ложноположительных 
результатов; уменьшению числа инвазивных процедур; 
улучшению стратификации риска и персонализации медицинской 
помощи.  

Дополнительным преимуществом является возможность 
интеграции данных о сопутствующих патологиях, включая 
врождённые пороки сердца, что повышает клиническую 
значимость прогнозирования. 

Тем не менее остаются нерешённые проблемы, включая 
необходимость стандартизации данных, ограниченную 
интерпретируемость моделей, а также этические и правовые 
аспекты применения ИИ в медицине [6, 17]. Кроме того, требуется 
проведение крупных проспективных исследований для 
подтверждения эффективности данных технологий. 

Заключение. Искусственный интеллект является 
перспективным инструментом для прогнозирования факторов 
риска синдрома Дауна и ассоциированных с ним патологий. Его 
внедрение в клиническую практику позволяет повысить точность 
диагностики, своевременно выявлять сопутствующие аномалии, 
включая врождённые пороки сердца, и улучшать исходы 
беременности. 

Дальнейшее развитие ИИ-технологий и их интеграция в 
клинические протоколы будут способствовать переходу к 
персонализированной медицине и повышению качества оказания 
медицинской помощи.
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