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ажливу роль у вивченні ко�
нотрункальних вад серця
відіграють генетичні дослід�
ження [1]. Встановлено ви�

соку частоту мікроделеції хромосо�
ми 22q11 у пацієнтів за наявності ко�
нотрункальних вад та великих аор�
то—легеневих колатеральних ар�
терій [1, 2]. Клінічно моносомія
22q11 може проявлятися вело—
кардіо—фаціальним синдромом,
синдромом Ді Джорджа тощо [3, 4]. В
літературі більше уваги приділено
наявності генетичної патології при
конотрункальних вадах серця.
Вплив мікроделеції на клінічний пе�
ребіг цих вад не встановлений, ре�
зультати опублікованих досліджень
[5, 6] суперечливі, що не дозволяє
пропонувати лікувальну тактику у
таких пацієнтів. 

Метою роботи є аналіз впливу
синдрому мікроделеції хромосоми
22q11 на результати хірургічного
лікування хворих з приводу конот�
рункальних вад серця та великих
аорто—легеневих колатеральних
артерій.

МАТЕРІАЛИ І МЕТОДИ 
ДОСЛІДЖЕННЯ

В клініці за 2007 — 2014 рр. ліку�
вали 83 послідовних пацієнта з при�
воду конотрункальних вад серця та
великих аорто—легеневих колате�
ральних артерій. У них виконані 143
хірургічні втручання, 65 рентге�
нохірургічних втручань, 284 рентге�
нохірургічні діагностичні процеду�

ри. У 53 пацієнтів здійснено ради�
кальну корекцію вади.

Молекулярно—цитогенетичні
дослідження (флуоресцентна гібри�
дизація на склі — FISH) проводили
на препаратах інтерфазних ядер, а
за наявності метафазних пластинок
— на метафазних хромосомах. Для
виявлення синдрому Ді Джорджа ви�
користовували набір Vysis LSI
TUPLE1 (HIRA) (спектр черво�
ний)/LSI ARSA (спектр зелений)
(Abbott). 

Генетичне дослідження для вияв�
лення делеції частини 22 хромосо�

ми проведене у 42 пацієнтів, з них у
20 — воно виявилося позитивним,
тобто, за даними FISH—аналізу ін�
терфазних ядер відзначено втрату
одного червоного сигналу проби
ТUPLE1 (HIRA), що відповідало гену,
локалізованому на хромосомі 22,
піддиску 22q11.2. Тобто, у 20 паці�
єнтів спостерігали клітини з мікро�
делецією хромосоми 22q11, що ха�
рактерне для синдрому Ді Джорджа.
У 22 пацієнтів за результатами
FISH—аналізу спостерігали два чер�
воні сигнали проби ТUPLE1 (HIRA),
що свідчило про відсутність клітин з
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мікроделецією хромосоми 22q11.2
та виключало синдром делеції
22q11. В контрольній пробі ARSA,
розташованій на хромосомі 22, дис�
ку 22q13, в усіх проаналізованих яд�
рах виявлені по два сигнали (зеле�
ний спектр).

На підставі даних дослідження
проаналізований зв'язок результатів
хірургічного лікування пацієнтів та
генетичних досліджень. Проаналі�
зовано ранню й пізню післяопе�
раційну летальність, тривалість пе�
ребування хворих в палаті інтенсив�
ної терапії після операції, штучної
вентиляції легень після операції,
тиск в артеріальному руслі легень
після радикальної корекції вади,
оцінені анатомічні чинники, що мо�
жуть справляти вплив на складність
операції.

РЕЗУЛЬТАТИ 
ТА ЇХ ОБГОВОРЕННЯ

В хірургічному лікуванні пацієн�
тів використані три різні хірургічні
підходи. У 9 пацієнтів (І група) здій�
снено одномоментну уніфокаліза�
цію легеневого русла та радикальну
корекцію вади; у 15 (ІІ група) — од�
ноетапну уніфокалізацію легенево�
го русла з відтермінованою ради�
кальною корекцією вади; у 18 (ІІІ
група) — багатоетапну уніфокаліза�
цію легеневого русла з відтермінова�
ною радикальною корекцією вади. У
строки спостереження від 1 до 8
років, у середньому 4 роки, живі 37
(88%) пацієнтів. Під час аналізу не
встановлений вплив хірургічного
підходу на результати втручання та
показники загального виживання
(див. таблицю).

Поряд з цим, показники вижи�
вання за наявності делеції хромосо�
ми 22q11 були у 12 разів гірші, ніж за
її відсутності. Так, за відсутності
мікроделеції хромосоми 22q11 живі
22 пацієнти, за підтвердженої мікро�
делеції хромосоми 22q11 — живі 15
пацієнтів, померли 5 (р=0,02).

Тривалість перебування хворого
в палаті інтенсивної терапії за від�
сутності делеції хромосоми 22q11
становила у середньому (5,7 ± 4,7)
дня, за наявності делеції хромосоми

22q11 — (10,7 ± 9,0) дня (р=0,026);
тривалість штучної вентиляції ле�
гень — відповідно (19,6 ± 15,0) та
(104 ± 132) год (р<0,005).

Отже, пацієнти за позитивного
тесту на 22q11 у середньому на 5
днів довше перебували в палаті
інтенсивної терапії та на 84 год — на
штучній вентиляції легень (різниця
достовірна за непарним t—тестом з
нерівномірним розподілом).

У 23 пацієнтів здійснено ради�
кальну корекцію вади, з них у 9 —
виявлено мікроделецію хромосоми
22q11, у 14 — не виявлено. За дани�
ми зондування серця визначали
тиск у легеневій артерії після ради�
кальної корекції вади в обох групах.
Високий тиск у легеневому руслі
погіршує віддалені результати ко�
рекції вади. Максимальний сис�
толічний тиск в правій легеневій ар�
терії після операції радикальної ко�
рекції вади у пацієнтів без мікроде�
леції хромосоми 22q11 становив у
середньому (51 ± 14) мм рт. ст., за на�
явності мікроделеції хромосоми
22q11 — (61 ± 22) мм рт. ст. (р=0,26).

Незважаючи на тенденцію до
підвищення тиску в легеневій ар�
терії (у середньому на 10 мм рт. ст.)
після радикальної корекції вади у
пацієнтів за наявності мікроделеції
хромосоми 22q11, різниця показ�
ників недостовірна (p>0,05). При
дослідженні залежності тиску в леге�
невій артерії після радикальної ко�
рекції вади від строків уніфокалізації
легеневого русла встановлений чіт�
кий кореляційний зв'язок тільки у
пацієнтів за наявності мікроделеції
хромосоми 22q11 (0,74, p<0,05), що
може свідчити про більшу враз�
ливість легеневих судин до гіпер�
тензії з швидшим формуванням
склеротичних змін.

Оскільки результати хірургічно�
го лікування пацієнтів деякою мірою
визначаються анатомічними особ�
ливостями, нами проаналізовані да�
ні ангіографії до операції. У паці�
єнтів за наявності мікроделеції хро�
мосоми 22q11 частіше виявляли ве�
ликі аорто—легеневі колатеральні
артерії з ознаками гіпертензії, що
кровопостачали 75 — 100% сегмен�
тів тканини легень (p<0,05). У них
частіше відзначали виражене пору�
шення структури легеневого ар�
теріального русла (більш ніж у 50%
сегментів тканини легень, p<0,05),
зокрема, атипові розгалуження леге�
невих артерій, нерівність контурів,
збільшення діаметра сегментарних
артерій. Також, за наявності мікро�
делеції хромосоми 22q11 в усіх
пацієнтів виявляли повну атрезію
легеневої артерії; за відсутності
мікроделеції хромосоми 22q11 сте�
ноз легеневої артерії відзначений у
38% пацієнтів, атрезія легеневої ар�
терії — у 62%.

Таким чином, наявність синдро�
му мікроделеції хромосоми 22q11 у
пацієнтів за конотрункальних вад
серця та великих аорто—легеневих
колатеральних артерій негативно
впливає на безпосередні й віддалені
результати їх хірургічного лікуван�
ня. Ймовірно, сукупність анатоміч�
них і функціональних особливостей
при поєднанні конотрункальної ва�
ди з синдромом мікроделеції хромо�
соми 22q11 може бути причиною
ускладненого перебігу післяопе�
раційного періоду, більш високого
тиску в системі легеневої артерії
після радикальної корекції вади та
більшої загальної летальності.
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