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ЕКОНОМІЧНА ЕФЕКТИВНІСТЬ НЕОНАТАЛЬНОГО СКРИНІНГУ 
НА ВРОДЖЕНУ ДИСФУНКЦІЮ КОРИ НАДНИРКОВИХ ЗАЛОЗ 

В УКРАЇНІ

Резюме. У 2012 році в Україні запроваджено неонатальний скринінг (НС) на вроджену дисфункцію кори 
надниркових залоз (ВДКНЗ), обумовлену дефіцитом 21-гідроксилази. За рік у рамках скринінгу було об-
стежено 493 580 новонароджених. Усього у 2013 році виявлено 47 нових випадків ВДКНЗ, з яких у 36,2 % 
дітей захворювання діагностовано поза скринінгом, за клінічними проявами. За проведеними розрахун-
ками, вартість одного виявленого випадку ВДКНЗ становила в середньому 219 863,0 грн (27 482,0 дола-
ра США за курсом 2013 року). Для оптимізації НС і зменшення бюджетних витрат необхідно виключити 
технічні погрішності під час його проведення, налагодити зв’язок між медико-генетичними центрами та 
педіатричної службою, а також проводити НС тільки хлопчикам і новонародженим з аномальною будовою 
зовнішніх статевих органів.
Ключові слова: вроджена дисфункція кори надниркових залоз, неонатальний скринінг, діти, економічна 
ефективність.

Вступ
Неонатальний скринінг (НС) — один із найпоши-

реніших способів діагностики у немовлят спадкових 

захворювань, що без своєчасної діагностики можуть 

призвести до смерті та/або інвалідизації дитини.

В Україні з 2012 року було впроваджено НС на вро-

джену дисфункцію кори надниркових залоз (ВДКНЗ) 

[5]. ВДКНЗ (або адреногенітальний синдром) — авто-

сомно-рецесивна хвороба, за якої порушується синтез 

гормонів у надниркових залозах (НЗ). Частота цієї па-

тології в європейській популяції становить 1 : 10 000–

15 000 новонароджених і є однаковою у дівчат і хлоп-

ців. У плодів із порушенням стероїдогенезу у НЗ від-

бувається зменшення продукції кортизолу. За прин-

ципом оберненого зв’язку це призводить до зростання 

синтезу адренокортикотропного гормона, що, у свою 

чергу, зумовлює гіперплазію НЗ, гіперпродукцію ан-

дрогенів і вірилізацію зовнішніх статевих органів 

(ЗСО) у плодів жіночої статі [17, 18, 20], на відміну від 

хлопців, у яких при народженні будова ЗСО відповідає 

статі. Ступінь вірилізації ЗСО у плодів із жіночим ге-

нотипом залежить від терміну, в якому виникають фер-

ментні порушення в адреналовому стероїдогенезі та 

синтезується велика кількість андрогенів. Так, у разі 

початку ферментних порушень до 8–12-го тижня ге-

стації ЗСО формуються за чоловічим типом із повною 

інверсією статі; якщо дефіцит ферментів виникає з 

12-го до 20-го тижня внутрішньоутробного розвитку — 

формується урогенітальний синус, а після 20–24-го 

тижня — клітеромегалія [12].

У дівчат виділяють 5 ступенів вірилізації за Пра-

дером [22]: I ст. — помірна гіпертрофія клітора з 

нормальним входом до піхви; II ст. — вірилізація 

клітора: формується головка, кавернозні тіла, малі 

статеві губи недорозвинуті, вхід до піхви звужений, 

воронкоподібної форми; III ст. — клітор за будовою 

нагадує статевий член, є загальний сечостатевий от-

вір — урогенітальний синус, що відкривається біля 

кореня клітора; IV ст. — пенісоподібний клітор і 

вузький урогенітальний синус, що відкривається у 

нижній частині клітора, великі статеві губи зрощені 

подібно до калитки; V ст. — зовнішні геніталії по-

вністю мають вигляд статевих органів хлопчика, уре-

тра відкривається на головці клітора.

Найбільш поширеною причиною ВДКНЗ є дефі-

цит ферменту 21-гідроксилази (до 95 %), який бере 
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участь у синтезі кортизолу та альдостерону, сприяє пе-

ретворенню 17-альфагідроксипрогестерону (17-ОНР) 

в 11-деоксикортизол та прогестерону у деоксикорти-

костерон. Залежно від ступеня збереження активності 

ферменту розрізняють три клінічні форми захворю-

вання: сіль-утратну форму (СФ) (виникає у разі актив-

ності 21-гідроксилази менше від 1 %), просту вірильну 

форму (ВФ) (активність ферменту становить до 5 %), 

пізню некласичну форму (ПНФ), що маніфестує під 

час пубертату чи у дорослих (активність ферменту 

21-гідроксилази в межах 20–30 %) [2, 3, 10, 12, 15, 24]. 

У дітей із СФ ВДКНЗ внаслідок тяжкого дефіциту 

кортизолу та альдостерону без своєчасної терапії роз-

вивається гостра недостатність НЗ, що є загрозливою 

для життя. За умови дефіциту зазначених гормонів 

відбувається активна втрата натрію через кишечник, 

потові залози, нирки, зі зниженням його концентрації 

в плазмі крові; у нирках зменшується реабсорбція на-

трію, збільшується ниркова реабсорбція калію, вини-

кає гіперкаліємія. Ці процеси призводять до зневод-

нення, порушення гемодинаміки, диселектролітемії, 

гіпоглікемії, метаболічного ацидозу [20, 24]. У від-

повідь на дефіцит мінералокортикоїдів (МК) підви-

щується активність реніну в плазмі крові. Ця форма 

захворювання маніфестує у перші дні або тижні життя 

[3, 8, 10, 12]. Тільки СФ ВДКНЗ є потенційно леталь-

ною, інші форми загрози життю дитини не станов-

лять. У пацієнтів із ВФ та ПНФ часто спостерігаються 

мутації, за яких зберігається можливість синтезу у НЗ 

невеликої кількості альдостерону, тому клінічні озна-

ки втрати солі відсутні. Так, у немовлят і дітей ран-

нього віку обох статей із ВФ спостерігають прогресу-

ючу вірилізацію ЗСО. У дітей допубертатного віку з 

ВФ та ПНФ без лікування швидко прогресують про-

яви гіперандрогенії, рано закриваються зони росту 

епіфізів кісток, що призводить до низького кінцевого 

зросту, у дівчат часто виникають порушення менстру-

ального циклу, у пацієнтів обох статей можливі роз-

лади репродуктивної функції. У дівчат із ВФ ВДКНЗ 

і високим ступенем вірилізації діагноз зазвичай вста-

новлюють при народженні, а у разі вірилізації за Пра-

дером І і ІІ ступеня діагноз часто встановлюється 

тільки при виникненні та прогресуванні передчасно-

го статевого розвитку за гетеросексуальним типом — у 

віці 2–4 років. У хлопців діагностика ускладнюється 

тим, що будова їх ЗСО відповідає статі, зі збільшен-

ням розмірів статевого члена, тому діагноз їм частіше 

встановлюють у віці 3–5 років, на тлі явних ознак пе-

редчасного статевого розвитку за ізосексуальним ти-

пом [15, 16, 23, 24].

В основі НС на ВДКНЗ лежить визначення рівня 

17-ОНР у сухій плямі крові на фільтрувальному папе-

рі методом імуноферментного аналізу. Цей метод було 

запропоновано Pung із співавторами та вперше впро-

ваджено на Алясці у 1977 році [21]. Декілька перших 

днів після народження рівень 17-ОНР підвищений 

практично в усіх дітей. Але у здорових немовлят рівень 

його знижується до норми на другу-третю добу життя, 

а у разі ВДКНЗ цей показник має тенденцію до підви-

щення [19]. 

Матеріали і методи
Для оцінки ефективності НС нами була створена 

база даних дітей від 0 до 18 років із ВДКНЗ, обумов-

леною дефіцитом ферменту 21-гідроксилази. База 

даних створена на основі звітів обласних дитячих 

ендокринологів, даних медико-генетичних центрів 

(МГЦ) України та аналізу історій хвороби дітей, які 

проходили обстеження та лікування у Національній 

дитячій спеціалізованій лікарні (НДСЛ) «Охмат-

дит» за період 2012–2014 рр. Усього до бази даних 

включені 332 пацієнти із ВДКНЗ внаслідок дефіциту 

21-гідроксилази. Дослідження 17-ОНР проводилося 

методом імуноферментного аналізу. Дані фінансових 

затрат на проведення НС отримані із наказів МОЗ 

України щодо закупівлі реактивів економічного від-

ділу НДСЛ «Охматдит».

Результати та їх обговорення
За результатами аналізу бази даних, усього в Україні 

зареєстровані 332 дитини з ВДКНЗ внаслідок дефіци-

ту 21-гідроксилази, у тому числі 161 (48,5 %) хлопчик 

та 171 (51,5 %) дівчинка. ВФ мають 130 дітей (39,2 %), 

СФ — 192 дитини (57,8 %) та ПНФ — 10 дівчат (3 %) 

(табл. 1).

Згідно з наказом МОЗ України щодо впрова-

дження НС на ВДКНЗ [5], лабораторні досліджен-

ня проводяться у 13 МГЦ. Протягом першого року 

проведення НС всього було зареєстровано 47 но-

вих випадків ВДКНЗ у новонароджених дітей, що 

становило 14,2 % від загального числа пацієнтів, 

включених до бази даних, у тому числі 19 дівчат 

(40,4 %) та 28 хлопців (59,6 %). Шляхом скринін-

гу було виявлено 30 дітей (63,8 %), з яких у 13 було 

встановлено ВФ, у 34 — СФ. Поза скринінгом (за 

клінічними проявами) ВДКНЗ було виявлено у 17 

немовлят (36,2 %) віком 1,5 ± 0,6 [0,5; 3,0] місяця: 

у 3 діагностовано ВФ, у 14 — СФ. Більшість дітей, у 

яких захворювання було встановлено поза скринін-

гом, були хлопцями (табл. 2).

Таблиця 1. Кількість дітей із різними формами ВДКНЗ внаслідок дефіциту 21-гідроксилази відповідно 
до бази даних

Усього хво-
рих

Форми ВДКНЗ, n (%)

ВФ СФ ПНФ

Хлопці Дівчата Хлопці Дівчата Хлопці Дівчата

332 56 (16,9) 74 (22,3) 105 (31,6) 87 (26,2) – 10 (3)



www.mif-ua.com 149№ 2(66) • 2015

Детская эндокринология /Pediatric Endocrinology/

У дівчат ВДКНЗ може бути діагностовано одразу 

після народження у зв’язку з вірилізацією ЗСО на тлі 

внутрішньоутробної гіперандрогенії. Натомість хлопці 

є категорією, що найбільше потребує уваги та насто-

роженості щодо наявності потенційно летальної СФ 

ВДКНЗ, оскільки вони мають звичайну для статі будо-

ву ЗСО і вчасно діагностувати хворобу можливо тільки 

за умови виявлення підвищеного рівня 17-ОНР або за 

клінічними проявами — у разі розвитку гострої недо-

статності НЗ [8, 10, 14, 15, 16, 23]. Відповідно до бази 

даних, кількість уперше виявлених випадків потенцій-

но летальної СФ ВДКНЗ у хлопців за скринінгом і поза 

скринінгом суттєво не відрізнялась (57 і 43 % відповід-

но) (рис. 1). Цей факт може бути пов’язаний з незадо-

вільно налагодженим зв’язком між МГЦ і поліклініч-

ними відділеннями у деяких регіонах України, коли 

інформація щодо підвищеного рівня 17-ОНР у ново-

народжених надходить з МГЦ із затримкою і у дитини 

встигають розвитись клінічні прояви надниркової не-

достатності, і дитина госпіталізується до стаціонарно-

го відділення, де після обстеження їй встановлюється 

діагноз СФ ВДКНЗ.

З метою підвищення ефективності НС на ВДКНЗ 

та зменшення кількості хибнопозитивних результатів 

під час проведення НС та оцінки його результатів необ-

хідно виключити фактори, що не залежать від здоров’я 

Таблиця 2. Кількість дітей до 1 року з вперше діагностованою ВДКНЗ внаслідок дефіциту 
21-гідроксилази за перший рік проведення НС

Форми 
ВДКНЗ

Усього 
дітей

Діагностовано ВДКНЗ (%)

За скринінгом Поза скринінгом

Хлопці Дівчата Хлопці Дівчата

ВФ 13 2 (15,4) 8 (61,5) 3 (23,1) –

СФ 34 13 (38,2) 7 (20,6) 10 (29,4) 4 (11,8)

Усього 47 15 (31,9) 15 (31,9) 13 (27,7) 4 (8,5)

Рисунок 1. Кількість хлопців до 1 року з ВДКНЗ, 
яким діагноз встановлено за допомогою НС 

та поза НС

новонародженого, але можуть впливати на хибне 

підвищення рівня 17-ОНР. По-перше, слід дотримува-

тися термінів забору крови для аналізу — на 3-тю — 5-ту 

добу у здорових доношених немовлят і не раніше 7–8-ї 

доби — у недоношених та хворих новонароджених [5]. 

По-друге, під час формування плями крові на фільтру-

вальному папері необхідно, щоб вона була одношаро-

вою (тобто слід наносити лише 1 краплю крові), оскіль-

ки під час аналізу багатошарової плями (кілька крапель) 

показник 17-ОНР буде вищим у стільки ж разів, скільки 

шарів крові нанесено на папір [1]. Дотримання правил 

забору матеріалу для НС дозволить зменшити витрати 

на проведення ретестування.

Так, за результатами 2013 року тільки в одному 

МГЦ, що обслуговує пологові будинки м. Києва, у ме-

жах НС на ВДКНЗ було проведено 31 307 первинних 

досліджень 17-ОНР, окрім того, у зв’язку з первинно 

підвищеним рівнем 17-ОНР ретестування було ви-

конано 748 новонародженим (2,4 %), що збільшило 

вартість витрат на обстеження ретестованих немовлят 

удвічі.

З метою оцінки економічної ефективності НС в 

Україні ми поставили за мету розрахувати вартість ви-

трат (В) на його проведення за формулою: 

В = Вп + Вн = Воп +Ноп + Ввм + З + О + Ів,

де Вп — прямі витрати, Вн — непрямі витрати, Воп — 

витрати на оплату праці, Ноп — начислення на опла-

ту праці, Ввм — вартість витратних матеріалів (реак-

тивів тощо), З — знос м’якого інвентаря, О — знос 

обладнання, Ів — інші витрати [4]. До прямих витрат 

були віднесені ті, що пов’язані з проведенням НС: 

оплата праці та нарахування на оплату праці персо-

налу, матеріальні затрати (реактиви, медикаменти, 

перев’язувальні засоби, одноразове медичне прилад-

дя), знос м’якого інвентаря в лабораторії, де прово-

диться скринінг, знос медичного та іншого облад-

нання, що використовується безпосередньо під час 

проведення НС. До непрямих витрат були віднесені 

ті види затрат, що необхідні для діяльності лабора-

торії, але не споживані безпосередньо під час про-

ведення НС: оплата праці та нарахування на оплату 

праці допоміжного персоналу, комунальні послуги, 

господарські витрати (для поточних господарських 

цілей, канцелярські товари, інвентар, поточний ре-

монт та інші), знос м’якого інвентаря в допоміжних 

підрозділах, амортизація (знос) будівель, споруд та 
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інших загальних фондів, пов’язаних із проведенням 

НС (табл. 3). 

Для проведення НС на ВДКНЗ у 2013 році МОЗ 

України було закуплено 510 наборів виробництва Ani 

Labsystems Ltd. Oy (Vаntаа, Фінляндія). Кожний набір 

містить 960 тестів. Загальна кількість тестів дорівнює 

489 600. Вартість 1 набору становить 12 744,48 гривень, 

відповідно ціна одного обстеження дорівнює 13,28 

гривень. Загальна сума витрат бюджету на реактиви — 

6 499 684,8 гривень [6, 7]. 

Основну долю затрат становлять прямі витрати 

(99,75 %), з них вартість реактивів дорівнює 98,54 %. 

Усі додаткові витрати незначно збільшують вар-

тість одного обстеження на ВДКНЗ, що з урахуван-

ням прямих та непрямих витрат становить 13,47 грн 

(табл. 3).

В Україні НС було охоплено близько 95–98 % но-

вонароджених. Виключення становили немовлята, які 

були народжені вдома або народились у соціально не-

благополучних сім’ях, коли мати самовільно залишала 

пологовий будинок до моменту проведення скринінгу, 

а також немовлята, які народилися хворими або з тяж-

кими вадами розвитку і одразу після народженні по-

трапляли у реанімаційні, хірургічні чи інші профільні 

відділення.

Співвідношення новонароджених дівчат і хлопців в 

Україні протягом останніх років зберігається в межах 

1 : 1. Так, у 2013 році в Україні народилося 

503 657 немовлят (259 738 хлопців і 243 919 дів-

чат) [11]. 

У межах НС на ВДКНЗ протягом 2013 року в 

МГЦ України було обстежено майже 493 580 немов-

лят (98 % від загальної кількості народжених у 2013 

році), у тому числі близько 1 % новонароджених 

(5020 осіб) було проведено ретестування. Таким чи-

ном, усього проведено 498 600 досліджень, для чого 

використано 510 лабораторних наборів (960 тестів у 

кожному наборі), закуплених за кошти державного 

бюджету. 

Під час розрахунків вартості виявлення 1 випад-

ку ВДКНЗ у межах НС у 2013 році ми враховували 

загальні витрати на проведення НС (див. форму-

лу вище) та кількість уперше виявлених випадків 

ВДКНЗ за рік. 

Так, сумарна вартість витрат на проведення НС ста-

новила 6 595 875,59 грн, усього протягом року прове-

дення НС було виявлено ВДКНЗ у 47 немовлят. Таким 

чином, вартість діагностики 1 випадку ВДКНЗ за до-

помогою НС становить 140 337,78 грн (або 17 542 до-

лари США за курсом 2013 року 8 грн за 1 долар). Проте 

якщо враховувати, що у 36,2 % дітей у 2013 році діагноз 

ВДКНЗ було встановлено поза скринінгом, то собівар-

тість діагностики 1 випадку збільшується до 219 863 грн 

(або 27 482 долари США). Для порівняння, в Австралії 

витрати, що пов’язані з діагностикою одного випадку 

ВДКНЗ, становлять 41 717 доларів США, у США — 

147 093 долари [4].

Деякі економічно розвинуті країни мають змо-

гу проводити НС на ВДКНЗ усім новонародженим. 

Проте для нашої країни на теперішньому етапі еко-

Таблиця 3. Витрати на проведення НС на ВДКНЗ в Україні (розрахунок на 13 МГЦ), 
у гривнях за рік (за цінами 2013 р.)

Перелік витрат

Вартість 

Грн
Частка від за-

гальних витрат 
(%)

Прямі витрати

Оплата праці та начислення на оплату праці основного персоналу 65 685,36 1,0

Витратні матеріали 6 499 684,8 98,54

Обслуговування обладнання 355,03 0,005

Амортизація обладнання 13 495,04 0,205

Усього 6 579 220,23 99,75 

Непрямі витрати

Оплата праці та начислення на оплату праці допоміжного персоналу 9533,55 0,145

Послуги зв’язку 45 0

Комунальні послуги 6791,46 0,102

Спецхарчування співробітників 212,94 0,003

Канцтовари 72,41 0

Усього 16655,36 0,25

Сума прямих і непрямих витрат 6 595 875,59 100,0 

Кількість досліджень 17-ОНР за рік 489 600

Витрати на проведення 1 дослідження 13,47
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номічного розвитку нагальною є оптимізація заходів 

щодо проведення НС на ВДКНЗ, що принесуть значну 

економію бюджетних коштів без погіршення своєча-

сного діагностування патології у новонароджених. Ми 

пропонуємо оптимізувати організаційні заходи під час 

виконання НС, а також проводити НС на ВДКНЗ тіль-

ки хлопцям і немовлятам з аномальною будовою ЗСО 

при народженні, що дасть економію бюджету близько 

3,3 млн гривень щорік. 

Висновки
1. Протягом першого року проведення НС в Україні 

ВДКНЗ було вперше діагностовано у 47 дітей, із них у 

36,2 % діагноз було встановлено поза скринінгом, за 

клінічними проявами.

2. Для підвищення ефективності та зниження вар-

тості НС на ВДКНЗ необхідно оптимізувати організа-

ційні заходи, проводити детальний інструктаж медич-

них працівників, щоб уникнути технічних помилок 

при заборі крові і знизити кількість хибнопозитивних 

результатів.

3. Проведення НС на ВДКНЗ тільки хлопцям і не-

мовлятам з аномальною будовою ЗСО дозволить вдвічі 

зменшити вартість скринінгу в межах держави.

4. Необхідно поліпшити зв’язок між МГЦ і 

поліклінічними відділеннями для своєчасного інфор-

мування педіатричної служби про всі випадки позитив-

ного результату НС на ВДКНЗ, що значно зменшить 

вартість одного вперше виявленого випадку ВДКНЗ 

для бюджету України.
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ЭКОНОМИЧЕСКАЯ ЭФФЕКТИВНОСТЬ 
НЕОНАТАЛЬНОГО СКРИНИНГА НА ВРОЖДЕННУЮ 

ДИСФУНКЦИЮ КОРЫ НАДПОЧЕЧНИКОВ В УКРАИНЕ

Резюме. В 2012 году в Украине внедрен неонатальный скри-

нинг (НС) на врожденную дисфункцию коры надпочечников 

(ВДКН), обусловленную дефицитом 21-гидроксилазы. За год 

в рамках скрининга было обследовано 493 580 новорожден-

ных. Всего в 2013 году выявлено 47 новых случаев ВДКН, из 

которых у 36,2 % детей заболевание диагностировано вне скри-

нига, по клиническим проявлениям. По проведенным расче-

там, стоимость одного выявленного случая ВДКН составила 

в среднем 219 863,0 грн (27 482,0 доллара США по курсу 2013 

года). Для оптимизации НС и уменьшения бюджетных затрат 

необходимо исключить технические погрешности во время 

его проведения, наладить связь между медико-генетическими 

центрами и педиатрической службой, а также проводить НС 

только мальчикам и новорожденным с аномальным строением 

наружных половых органов. 

Ключевые слова: врожденная дисфункция коры надпочеч-

ников, неонатальный скрининг, дети, экономическая эффек-

тивность. 
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ECONOMIC EFFICIENCY 
OF NEONATAL SCREENING FOR CONGENITAL ADRENAL 

HYPERPLASIA IN UKRAINE

Summary. In 2012, neonatal screening (NS) for congenital 

adrenal hyperplasia (CAH) due to 21-hydroxylase deficiency has 

been introduced in Ukraine. For a year, as part of the screening 

we have examined 493,580 newborns. In total, in 2013 there were 

detected 47 new cases of CAH, out of which in 36.2 % cases the 

disease was diagnosed out of screening, by clinical manifestations. 

According to the calculations, the cost of one detected case of CAH 

averaged 219,863.0 hryvnias (27,482.0 US dollars at the rate of 2013). 

To optimize NS and to reduce budget expenditures, it is necessary 

to exclude technical errors during its conducting, to establish a link 

between medico-genetic centers and pediatric service, as well as to 

carry out NS not only in boys and infants with abnormal structure of 

the external genitalia.

Key words: congenital adrenal hyperplasia, neonatal screening, 

children, economic efficiency.




