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Гіпопітуїтаризм —  захворювання, що виникає вна-

слідок відсутності або неадекватності секреції одного 

або декількох гормонів передньої частки гіпофіза. Ві-

домо, що в аденогіпофізі синтезуються й виділяються 

в системний кровообіг такі гормони, як соматотропний 

гормон (СТГ), адренокортикотропний гормон (АКТГ), 

лютеїнізуючий гормон (ЛГ), фолікулостимулюючий 

гормон (ФСГ), тиреотропний гормон (ТТГ) та про-

лактин, дефіцит яких призводить до зниження фун-

кції відповідних ендокринних залоз (кори наднирко-

вих залоз, яєчок або яєчників, щитоподібної залози). 

Тому клінічні прояви хвороби обумовлені відсутністю 

дії на організм гормонів означених залоз. Дефіцит СТГ 

проявляється пропорційною затримкою росту дітей 

та гіпоглікеміями, дефіцит гонадотропінів призво-

дить до затримки статевого розвитку, а в разі вродже-

ного гіпопітуїтаризму —  до двобічного крипторхізму 

та пренатальної мікропенії; АКТГ —  до втрати маси 

тіла, гіпоглікемії (внаслідок відносного гіперінсулініз-

му), втомлюваності, гіпотензії та іноді навіть до смерті; 

недостатня секреція ТТГ обумовлює клініку гіпотире-

озу. Проте домінуючим в клініці гіпопітуїтаризму у ді-

тей є симптом затримки росту (гіпофізарний нанізм) 

та/або його темпів. Поширеність дефіциту СТГ се-

ред дітей у світі становить від 1 : 4000 до 1 : 20000 [1, 

2]. Існує декілька класифікацій гіпопітуїтаризму, одна 

з них [3] поділяє гіпопітуїтаризм на вроджений або на-

бутий.

Класифікація гіпопітуїтаризму
І. Вроджений:
1. Спадковий:

— Ізольований дефіцит СТГ:

А. Мутації гена СТГ (GH-1):

1) тип IA: рівень СТГ не визначається (делеція гена 

СТГ, автосомно-рецесивний тип спадкування (Illig-

тип СТГ-дефіциту)

2) тип IБ: рівень СТГ знижений (автосомно-реце-

сивний тип спадкування)

3) тип II: рівень СТГ знижений (автосомно-домі-

нантний тип спадкування)

4) тип III: Х-зчеплена рецесивна форма спадку-

вання. При цьому типі мутації в GH-1 відсутні; окрім 

низькорослості пацієнти можуть мати агаммаглобулі-

немію.

Б. Мутації гена рецептора до СТГ-рилізинг гормона 

(GHRH-R).
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— Множинний дефіцит гормонів аденогіпофіза:

1) мутації гена PІT1;

2) мутації гена PROP1 та ін. 

2. Ідіопатичний вроджений дефіцит СТГ-РГ.

3. Дефекти розвитку гіпоталамо-гіпофізарної сис-

теми (патологія серединної трубки (ан-, голопрозен-

цефалія, септооптична дисплазія) і дизгенезія гіпофіза 

(вроджена аплазія, гіпоплазія, ектопія гіпофіза) тощо.

II. Набутий:
— пухлини гіпоталамуса й гіпофіза, інших відділів 

мозку, супраселярні арахноїдальні кісти;

— травми, інфекції головного мозку, гідроцефалія;

— симптом порожнього турецького сідла;

— патологія судин головного мозку;

— опромінення голови й шиї в анамнезі, токсичні 

наслідки хіміотерапії, інфільтративні хвороби тощо.

В основі іншої класифікації лежить ступінь уражен-

ня гіпофіза:

— пангіпопітуїтаризм —  недостатність секреції всіх 

гормонів гіпофіза;

— парціальний гіпопітуїтаризм —  недостатність се-

креції декількох гормонів гіпофіза;

— селективний (ізольований) гіпопітуїтаризм —  не-

достатність секреції одного гормона гіпофіза.

Найбільш важливим питанням для практикуючо-

го лікаря є своєчасне діагностування гіпопітуїтаризму 

в дітей, у якому можна виділити такі напрямки:

1. Клініко-анамнестичний. Ретельно зібраний 

анамнез враховує ріст та масу тіла дитини при наро-

дженні, швидкість росту (що має становити не мен-

ше від 6 cм/рік у дітей віком 2–4 років, не менше від 

5 cм/рік —  у дітей віком 4–8 років, а в дітей препубер-

татного віку —  близько 4 см/рік), а також ступінь пост-

натального відставання росту (субнанізм/нанізм, які 

діагностують при затримці росту понад 2 стандартні 

відхилення (> (–) 2,0 SDS) або нижче 10-го перцен-

тиля відповідно до діаграм росту ВООЗ (WHO Growth 

Charts) або Центру з контролю та профілактики захво-

рювань (CDC Growth Charts) [4].

2. Гормональний, що включає визначення базаль-

ного вмісту гормонів: СТГ, інсуліноподібного факто-

ра росту 1 (ІФР-1), інсуліноподібного фактора росту 3 

(ІФР-3) та протеїну, що зв’язує ІФР-3 (ІФРЗБ-3), ФСГ, 

ЛГ, АКТГ, кортизолу в крові, слині й добовій сечі, ТТГ, 

вільного тироксину (вТ4), а також проведення стиму-

ляційних проб.

3. Генетичний, у тому числі визначення каріотипу.

4. Рентгенологічний (визначення кісткового віку 

з оцінкою за атласом Greulich and Pyle [5]).

5. Інструментальні методи (магнітно-резонансна 

томографія (МРТ) головного мозку, гіпофіза; ультра-

звукове дослідження (УЗД) гонад).

Домінуючою в клініці гіпопітуїтаризму в дітей є за-

тримка росту різного ступеня (гіпофізарний нанізм). 

Слід зауважити, що ізольована оцінка фізіологічної 

секреції СТГ дитини (базальний рівень, спонтанна 

нічна секреція, дослідження секреції під час фізич-

ного навантаження тощо) не можуть слугувати діаг-

ностичними критеріями СТГ-недостатності, тому для 

її підтвердження необхідно проводити стимуляційні 

тести (з клофеліном, інсуліном, аргініном, глюкаго-

ном тощо). Оскільки жоден тест не має 100% доказо-

вості, для більш вірогідного діагнозу слід проводити 

не менше від двох стимуляційних тестів з визначен-

ням рівня СТГ у різних часових точках (табл. 1). Сти-

муляційні тести засновані на здатності різних фарма-

кологічних препаратів стимулювати секрецію й викид 

СТГ соматотрофами аденогіпофіза. Обов’язковою 

умовою проведення стимуляційних тестів є стан еу-

тиреозу (компенсація первинного або вторинного 

гіпотиреозу). У різних країнах застосовують різні 

стимуляційні тести, зокрема в Україні найчастіше за-

стосовують тести з клофеліном та інсуліном (табл. 1), 

а, наприклад, у Великобританії — тести з глюкагоном 

та аргініном [1].

Під час проведення стимуляційних тестів можна 

отримати некоректні результати за умови наявності 

в дитини некомпенсованого гіпотиреозу (первинного, 

вторинного), несприятливих психосоціальних чинни-

ків розвитку дитини (незадовільне харчування, погані 

стосунки в сім’ї), у хворих з ожирінням, затримкою 

статевого розвитку в препубертатному періоді, під час 

вживання глюкокортикоїдів або психотропних засобів 

(табл. 2).

Таблиця 1. Характеристики тестів стимуляції СТГ

Назва тесту Доза препарату
Точки забору 

крові
Мета тесту Ускладнення Протипоказання

Проба 
з клофеліном 150 мкг/м2 0; 30; 60; 90; 

120; 150 хв
Оцінка 
викиду СТГ

Сонливість, 
гіпотензія Немає

Проба 
з інсуліном 
(в/в)

Дітям до 5 років і при 
підозрі на множинний 
дефіцит гормонів гіпофі-
за — 0,05–0,075 ОД/кг.
Дітям віком понад 5 ро-
ків — 0,1 ОД/кг. 
При інсулінорезистенто-
сті (ожиріння, цукровий 
діабет 2-го типу, хвороба 
Іценка — Кушинга, акро-
мегалія) — 0,2 ОД/кг 

0; 15; 30; 45; 60; 
90; 120 хв. 
Мета: 
досягнення 
гіпоглікемії 
< 2,3 ммоль/л

Оцінка 
викиду СТГ 
і АКТГ

Гіпоглікемічна 
кома 

Епілепсія, діти 
віком до 5 років
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Також одним із важливих чинників, що впливають 

на результати функціональних проб, є використан-

ня різних лабораторних методів для визначення СТГ. 

Так, застосування лабораторіями різних методів дає 

коливання показників СТГ від 21 до 57 % залежно від 

використаного методу [7]. Тому вимірювання СТГ ме-

тодом мас-спектрометрії має значні переваги порів-

няно з методом імуноаналізу, оскільки він є повністю 

незалежним від концентрації в сироватці крові СТГ-

зв’язуючого протеїну [8].

Також найбільш часто хибнонегативні результати 

можна отримати у підлітків з конституційною затрим-

кою росту, у яких спостерігається низька секреція сти-

муляційного СТГ в препубертаті або на початку ста-

тевого дозрівання, але в пубертатному періоді викиди 

СТГ знаходяться в межах норми. Зниження викиду 

СТГ у таких дітей може бути обумовлене відсутністю 

статевих гормонів на момент первинного тестування. 

Для уникнення гіпердіагностики гіпосоматотропізму 

(і, відповідно, значних фінансових витрат державою 

та потенційних побічних реакцій на лікування) в бага-

тьох країнах перед проведенням стимуляційних тестів 

застосовують steroid priming (праймінг, тобто попере-

дній курс статевих стероїдів) [6, 9]. Зокрема, він може 

бути може бути рекомендований для підлітків із за-

тримкою статевого розвитку (у дівчаток віком > 11–12 

років і хлопчиків віком > 13–13,5 року) [9]. Інші автори 

застосовують праймінг у всіх дітей препубертатного пе-

ріоду (для дівчаток віком > 8 років і хлопчиків віком > 9 

років) [1]. При цьому хлопчикам застосовують препа-

рати тестостерону депо 100 мг внутрішньом’язово за 5 

днів до стимуляційних тестів, а дівчаткам —  етиніл-

естрадіол 40 мкг/м2 або 25 мг двічі на добу 5 днів (або 

β-естрадіол 2 мг/добу 3 дні). Використання праймін-

гу дозволяє знизити гіпердіагностику дефіциту СТГ 

у здорових препубертатних дітей з 39 до 5 % [10].

Рівень ІФР-1 також може бути знижений не тільки 

при дефіциті СТГ, а й при психосоціальній деприва-

ції, недоїданні, гіпотиреозі, патології печінки та ни-

рок. Для дітей віком до трьох років більш інформа-

тивним є визначення ІФР-3/ІФРЗБ-3. Оцінювати 

результат ІФР слід шляхом застосовування перцен-

тильних таблиць (за Cole and Green, 1992; Yee, 2004) 

або за стандартним відхиленням (SD), що розрахо-

вується відповідно до віку і статі. Для встановлен-

ня діагнозу гіпофізарного нанізму рівень ІФР-1 має 

бути знижений більше двох стандартних відхилень 

(> (–) 2,0 SD), що переконливо вказує на дефіцит 

гормона росту у випадку, якщо інші причини низь-

кого ІФР-1 були виключені (розрахунок ІФР див. 

на http://www.esoterix.com/endocrinology-services/

endocrinology-tools/calculator-igf1). Рівень ІФР-1 

може бути також знижений у 25–50 % дітей з ідіопа-

тичною низькорослістю, однак нормальний або не-

значно знижений рівень ІФР-1 ставить під сумнів, 

хоча й і не виключає дефіцит СТГ.

У нормі при проведенні стимуляційних тестів 

викиди СТГ мають перевищувати 10 нг/мл. Якщо 

максимальний викид СТГ на стимуляцію стано-

вить < 10,0 нг/мл, у дитини є дефіцит СТГ; якщо ви-

кид < 7,0 нг/мл —  діагностують тотальний дефіцит 

СТГ; при викиді від 7,0 до 10,0 нг/мл йдеться про 

парціальний дефіцит СТГ. Якщо при проведенні пер-

шого стимуляційного тесту рівень СТГ > 10 нг/мл, 

другий стимуляційний тест не проводиться. З іншо-

го боку, за наявності у дитини множинного дефіциту 

гормонів гіпофіза (при лабораторно підтверджено-

му вторинному гіпотиреозі, гіпокортицизмі тощо) 

достатньо проведення одного стимуляційного тесту 

[1, 11]. На практиці, як правило, першим застосову-

ють клонідиновий тест, а потім —  інсуліновий. Хоча 

інсуліновий тест вважають ще й золотим стандар-

том діагностики вторинного гіпокортицизму (поряд 

із стимуляційним тестом з аналогом АКТГ), його за-

стосування пов’язують з розвитком ускладнень під час 

проведення (а саме розвитком тяжких гіпоглікемій, 

особливо небезпечних у дітей), тому він має низку 

протипоказань (табл. 2) і потребує проведення в умо-

вах відділень спеціалізованих стаціонарів. Для виклю-

чення вторинного гіпокортицизму при проведенні ін-

сулінового тесту концентрація кортизолу в будь-якій 

точці повинна вдвічі перевищувати базальну.

З розвитком молекулярної генетики виникла реаль-

на можливість вивчення генетичних мутацій, що при-

зводять до різних форм гіпопітуїтаризму [12], це дозво-

ляє в деяких випадках точно встановити діагноз або 

визначити прогноз захворювання, провести медико-

генетичну консультацію членів родини тощо (табл. 3).

Серед вищеописаних мутацій найчастішою причи-

ною множинного дефіциту гормонів гіпофіза є мута-

ція PROP1 [13–15]. Гормональний фенотип у пацієн-

тів з PROP1 мутаціями характеризується дефіцитом 

СТГ, ТТГ, пролактину, гонадотропних гормонів, АКТГ 

та найчастіше проявляється в дитячому й підлітковому 

віці [16–19]. Більшість дітей з такою мутацією мають 

нормальний зріст і масу тіла при народженні, у матерів 

був не ускладнений перебіг вагітності [15]. Затримка 

росту відбувається вже у ранньому дитинстві, у той 

час як випадіння інших гормональних функцій зазви-

чай виявляють пізніше [16]. У таких пацієнтів не від-

бувається спонтанний пубертат, а випадіння АКТГ 

діагностують найпізніше. Найчастіше цю мутацію 

ідентифікують у вигляді двох варіантів —  c.296delGA 

та c.150delA [13, 20–27]. Використання генетичного 

аналізу, зокрема підтвердження мутації PROP1, дозво-

ляє проводити адекватний клінічний і гормональний 

моніторинг усіх тропних гормонів, в тому числі для 

уникнення запізнілої діагностики гіпокортицизму й 

Таблиця 2. Фізіологічні чинники, що впливають на секрецію СТГ [6]

Стимулюють секрецію СТГ Фізичні вправи, стрес, гіпоглікемія, голодування, високопротеїнова дієта, сон

Пригнічують секрецію СТГ Гіпотиреоз, ожиріння, гіперглікемія, високовуглеводна дієта, глюкокортикоїди
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ризиків, з цим пов’язаних [28]. Близько 20 % пацієн-

тів з мутаціями PROP1 мають гіперплазію аденогіпо-

фіза за даними МРТ з подальшою його інволюцією 

в процесі життя, аж до розвитку картини порожнього 

турецького сідла. Раніше таку МРТ-картину гіпер-

плазії аденогіпофіза розцінювали як пухлинний про-

цес (краніофарингіома, аденома гіпофіза), що при-

зводило часом навіть до необґрунтованих оперативних 

втручань на гіпофізі. Сьогодні подібна МРТ-картина 

в дитини будь-якого віку з дефіцитом СТГ/Прл/ТТГ 

є показанням для генетичної діагностики, насамперед 

аналізу гена PROP1.

Вторинний (гіпогонадотропний) 
гіпогонадизм

Вторинний гіпогонадизм —  доволі непоширене 

захворювання, частота якого сягає 1 : 8000 у дівчаток 

і 1 : 4000 у хлопчиків [29]. Для підтвердження необ-

хідна поглиблена гормональна діагностика (зокрема, 

проведення стимуляційних тестів). Клінічно наявність 

вторинного гіпогонадизму можна запідозрити при від-

сутності вторинних статевих ознак у дівчаток після 13 

років, а у хлопчиків —  після 14 років. Тут також виділя-

ють вроджені та набуті форми [30].

Класифікація вторинного гіпогонадизму
1. Врождені форми:

— ізольовані форми: синдром Кальмана з аносмією 

або без неї;

— у складі дефіциту інших гіпофізарних гормонів: 

дефект PROP1, синдром фертильних євнухів, синдром 

Паскуаліні;

— при синдромальних патологіях: синдром Пра-

дера —  Віллі, Барде —  Бідля, Лоренса —  Муна, Рода, 

Медока;

— мозочкові атаксії з гіпогонадизмом (атаксія 

Фрідрейха, синдром Маринеско —  Шегрена, синдром 

Луї-Бар, синдром Буше —  Нойхаузера, атаксія Холмса, 

синдром Олівера —  Мак-Фарлана);

— гіпоплазія надниркових залоз у поєднанні з гіпо-

гонадизмом (дефект DAX-1 гена).

2. Набуті форми (травми, операції, променева те-

рапія, хіміотерапія, інфекції, автоімунні захворювання 

гіпоталамуса або гіпофіза тощо).

Гіпофізарні гормони (ЛГ, ФСГ) секретуються 

в пульсуючому режимі 1 раз на 60–90 хв, при цьому 

ФСГ циркулює в крові довше, ніж ЛГ, тому однократне 

вимірювання ЛГ і ФСГ не завжди відтворює справжню 

картину стану гіпоталамо-гіпофізарно-гонадної систе-

ми. У хлопчиків після 5–6 міс. життя та дівчаток після 

1–1,5 року життя і до періоду статевого дозрівання ру-

тинне дослідження гормонів гіпоталамо-гіпофізарно-

гонадної осі для виключення гіпогонадизму не показа-

не, оскільки в цьому періоді настає так звана ювенільна 

пауза, або фізіологічний гіпогонадизм. Винятком є де-

які форми гіпергонадотропного гіпогонадизму (зокре-

ма, синдром Тернера, Клайнфельтера та ін.), при яких 

Таблиця 3. Дефекти генів, що призводять до вродженого гіпопітуїтаризму

Ген Функція Дефіцит Клінічні особливості

GH1 Кодує білок СТГ СТГ Ізольована недостатніть СТГ

TBX19
Кодує Т19, що бере участь 
у диференціації кортико-, 
меланотрофів 

АКТГ Дефіцит АКТГ з народження

POMC Кодує пептид ПОМК АКТГ Дефіцит АКТГ, руде волосся, ожиріння

TSHβ, TRHr Кодує β-субодиницю молекули 
ТТГ, рецептор тиреоліберину ТТГ Гіпотиреоз

GHRHR Кодує рецептор СТГ СТГ/ФСГ, ЛГ Нанізм, ЗПР, гіпотензія

HESX-1
Кодує протеїн HESX-1, що бере 
участь в розвитку передньої 
частки гіпофіза

СТГ/ФСГ, 
ЛГ/ПЛ/ТТГ/АКТГ

Пангіпопітуїтаризм, септооптична ди-
сплазія (гіпоплазія середньої частини 
обличчя, зорового нерва)

LHX-3 Кодує протеїн LIM, що бере участь 
в розвитку рухових нейронів 

СТГ/ПЛ/ТТГ/ЛГ, 
ФСГ 

Коротка шия, обмежена ротація шиї, 
не пов’язана з патологією шийного 
відділу хребта

LHX-4 Кодує протеїн LIM, що бере участь 
у диференціації клітин гіпофіза 

СТГ/ТТГ/АКТГ/ЛГ, 
ФСГ

Синдром розриву гіпофізарної ніжки, 
черепно-лицьові дисморфії

POU1F1 (PIT1) Кодує протеїн POU1F1 СТГ/Прл/ТТГ

PROP1 Кодує протеїн PROP1 СТГ/Прл/ТТГ/ЛГ, 
ФСГ/± АКТГ Пангіпопітуїтаризм

Pitx2 Кодує протеїн Pitx2 СТГ/Прл/ТТГ/ЛГ, 
ФСГ/АКТГ 

Синдром Рігера (черепно-лицьові 
дисморфії, гіпоплазія зубів, аномалія 
передньої камери очного яблука) 

SOX3 Кодує ген SOX3, розташований на 
Х-хромосомі

СТГ/ТТГ/ЛГ, 
ФСГ/АКТГ

Гіпопітуїтаризм, розумова відсталість, 
труднощі в навчанні, невелика передня 
частка гіпофіза, ектопія задньої частки 
гіпофіза
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не завжди відбувається фізіологічне зниження гонадо-

тропінів до допубертатних показників. Тому найчасті-

ше вторинний (гіпогонадотропний) гіпогонадизм по-

требує диференціальної діагностики з конституційною 

затримкою росту й пубертату.

Дослідження антимюллерова гормона (АМГ) 

як маркера тестикулярної тканини, що  нормально 

функціонує, показане в хлопчиків із підозрою на анор-

хізм чи крипторхізм, у тому числі для диференціаль-

ної діагностики гіпогонадизму (первинний/вторин-

ний). АМГ —  це гормон, що синтезується клітинами 

Сертолі у чоловіків та гранульози примордіальних 

фолікулів  — у жінок. Однією з основних функцій АМГ 

є забезпечення диференціювання статі в ембріона, 

а саме пригнічення розвитку жіночих репродуктивних 

органів із зачатка, що йменується мюллерова протока. 

У плода жіночої статі синтез АМГ не відбувається, що 

визначає значну статеву різницю в рівні АМГ при на-

родженні (у хлопчиків рівень АМГ високий, у дів-

чаток —  низький). Крім того, АМГ забезпечує фізіо-

логічний процес опускання яєчок в мошонку, і його 

недостатній синтез призводить до крипторхізму. Отже, 

АМГ є незамінним як для диференціальної діагностики 

крипторхізму та анорхізму, так і для встановлення статі 

дитини при порушеннях статевого диференціювання 

[31]. У подальшому рівень АМГ зазнає діаметрально 

протилежних змін: у пубертатному періоді знижується 

у хлопчиків і підвищується у дівчаток. У жінок його ви-

сокий рівень свідчить про наявність склерополікістозу, 

а також гранульозоклітинного раку яєчників, у той час 

як в менопаузі його рівень значно знижений.

Найважливішим тестом, крім визначення базаль-

ного рівня статевих гормонів та АМГ, є проба з гона-

дотропін-рилізинг гормоном (ГнРГ) [32]. Цей тест слід 

проводити при досягненні певного віку дитини, зокре-

ма дівчаткам —  після 13–13,5 року, хлопчикам —  після 

13,5–14 років та при досягненні кісткового віку > 10–

11 років. Препарати ГнРГ (трипторелін, нафарелін, бу-

серелін) вводять у дозі 0,1 мг/м2 з оцінкою ЛГ та ФСГ 

через 30; 60; 90; 120; 240 хв та 24 год після введення 

препарату. Діагноз вторинного гіпогонадизму виклю-

чений при збільшенні ЛГ > 10 МО/л у будь-якій точці. 

Зазначена проба може бути негативною не тільки при 

вторинному гіпогонадизмі, але й при конституційній 

затримці пубертату, тому може знадобитися повторне 

її проведення через 1–2 роки.

Для більш вірогідної діагностики вторинного гіпо-

гонадизму, крім проби з ГнРГ, слід застосовувати визна-

чення інгібіну В, особливо у хлопчиків. Інгібін В —  

це глікопротеїн, що секретується клітинами Сертолі 

яєчка або клітинами гранульози яєчника [31, 33]. Ін-

гібіни вибірково пригнічують секрецію ФСГ (за прин-

ципом зворотного зв’язку) [34], регулюючи фолікуло-

генез та сперматогенез, чинять місцеву паракринну дію 

в статевих залозах. Синтез інгібіну знижує секрецію 

гонадоліберину, у той час як андрогени, ФСГ і ІФР-1 

збільшують його секрецію. Тому дефіцит ФСГ асо-

ційований з низьким рівнем інгібіну В у препубертаті 

[35] та в дорослих чоловіків [31] і може використовува-

тись для диференціальної діагностики крипторхізму 

й анорхізму, у діагностиці гіпогонадотропного гіпо-

гонадизму в хлопчиків. Його рівень також знижений 

в менопаузі у жінок та при порушенні сперматогенезу 

у чоловіків. Зокрема, за даними Harrington et al., при 

конституційній затримці росту й пубертату у хлопчиків 

рівень інгібіну В не був нижчим за 35 нг/мл, на той час 

як при вторинному гіпогонадизмі його рівень був дуже 

низьким [36]. Проте в дівчаток використання інгібіну 

В у диференціальній діагностиці гіпогонадизму й за-

тримки пубертату ще продовжує вивчатися.

Додатково для виключення первинного гіпогона-

дизму у хлопчиків застосовують пробу з хоріонічним 

гонадотропіном (ХГ) (триденний тест з 1500 ОД/м2 

ХГ) з визначенням вільного тестостерону до проби 

та на четвертий день після проби.

Для діагностики вторинного гіпогонадизму також 

застосовують і генетичну діагностику [37] (табл. 4).

Також слід зазначити, що для діагностики, зокре-

ма, вторинного гіпотиреозу та дефіциту пролактину 

стимуляційні проби не проводять. При вторинному 

гіпотиреозі, як і при первинному, у сироватці крові 

вміст вТ4 знижений, але концентрація ТТГ може бути 

нормальною (у 84 % пацієнтів), низькою або навіть не-

значно підвищеною [3], у зв’язку з чим при вторинно-

му гіпотиреозі діагностичне значення має лише рівень 

вТ4. Дефіцит пролактину характерний для пацієнтів 

Таблиця 4. Дефекти генів, що призводять до гіпогонадизму

Ген Функції Дефіцит Клінічні особливості

KAL-1, 
FGFR1,8, 
PROK2, 
PROKR2, 
CHD7 

Кодує аносмін-1, фактор росту 
фібробластів, прокінетицин-2, 
прокінетицин-рецептор-2 

ФСГ, ЛГ 
Гіпогонадотропний гіпогонадизм (ГГ) + 
аносмія (синдром Кальмана). До 6 % ви-
падків ГГ 

GnRHR1, 
GNRHR Кодує рецептор гонадоліберинів ФСГ, ЛГ Затримка статевого розвитку, гіпогона-

дизм без аносмії. До 20 % випадків ГГ 

LHβ/FSHβ Кодує β-субодиницю молекул 
фолі-, лютропіну ФСГ, ЛГ Затримка статевого розвитку, гіпогона-

дизм без аносмії

LEP, LEPR, 
TAC3, TACR3, 
KISS1, PCSK1

Кодує ген лептину, нейрокініну 
В, кіспептину, нейроендокринну 
конвертазу

ФСГ, ЛГ/± СТГ ГГ без аносмії
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з мутаціями PIT1 і PROP1, він не має клінічних про-

явів і не потребує медикаментозного лікування в дітей 

та підлітків.

В Україні з 2004 року функціонує реєстр дітей, які 

отримують гормон росту в зв’язку із гіпофізарним на-

нізмом, синдромом Тернера, за наявності рідкісної ге-

нетичної патології, асоційованої із затримкою росту, 

при хронічній нирковій недостатності. Він містить ін-

формацію про дітей віком до 17 років включно, а саме: 

дату народження, дату встановлення діагнозу, антро-

пометричні дані, препарат СТГ, його дозу, тривалість 

прийому тощо. Згідно з даними реєстру у 2014 р., 1247 

дітей отримувало лікування препаратами СТГ, серед 

яких було зареєстровано 840 дітей з гіпофізарним на-

нізмом (67,4 %, або поширеність 1 : 9523) і 92 дитини 

(7,3 %), які мали рідкісну генетичну патологію (зокре-

ма, синдром Рассела —  Сільвера, синдром Секкеля, 

Лоуренса —  Муна —  Барде —  Бідля, Прадера —  Віллі, 

Корнеллі де Ланге, Аарського, пікнодизостоз тощо). 

Інші діти отримували препарати СТГ у зв’язку із син-

дромом Тернера (24,7 %) та хронічною нирковою не-

достатністю (0,6 %). Отже, у зв’язку зі значною поши-

реністю гіпофізарного нанізму в Україні проблема його 

адекватної діагностики є вкрай важливою.

Таким чином, впровадження в рутинну практику ди-

тячого ендокринолога двох стимуляційних тестів з визна-

ченням СТГ у багатьох часових точках, оцінка ІФР-1 

за стандартним відхиленням, розширення показань для 

використання АМГ та інгібіну В (у хлопчиків), коректне 

проведення проби з ГнРГ, а також використання генетич-

них методів дозволить значно покращити діагностику 

гіпопітуїтаризму в дітей, у тому числі уникнути хибного 

діагнозу й подальшого необґрунтованого лікування.

Тести, рекомендовані «Сінево»

1268

Пакет № 47 (фактори росту) (соматотропний 

гормон (гормон росту, СТГ); інсуліноподіб-

ний фактор росту 1 (ІФР-1, ІGF-1); інсулі-

ноподібний фактор росту зв’язуючого білка 3 

(IGF-BP3))
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ГИПОПИТУИТАРИЗМ У ДЕТЕЙ. СОВРЕМЕННАЯ ЛАБОРАТОРНАЯ И ГЕНЕТИЧЕСКАЯ ДИАГНОСТИКА

Резюме. В лекции приведены современные международные 

рекомендации по диагностике гипопитуитаризма у детей, в 

частности правила проведения стимуляционных тестов для 

диагностики гипосоматотропизма, вторичного гипогонадизма 

и гипокортицизма. Обосновано использование антимюллеро-

ва гормона и ингибина В в диагностике различных форм ги-

погонадизма. Рекомендовано внедрение генетических методов 

исследования с целью установления корректного диагноза, 

назначения соответствующего лечения и проведения медико-

генетической консультации членов семьи.

Ключевые слова: гипопитуитаризм, гипосоматотропизм, ги-

погонадизм, генетическая диагностика.
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of Healthcare of Ukraine, Kyiv, Ukraine

HYPOPITUITARISM IN CHILDREN. MODERN LABORATORY AND GENETIC DIAGNOSIS

Summary. The lecture presents the current international guidelines 

on the diagnosis of hypopituitarism in children, in particular the rules 

of stimulation tests for the diagnosis of growth hormone deficiency, 

secondary hypogonadism and hypocorticism. It is recommended to 

use the anti-Müllerian hormone and inhibin B to diagnose different 

forms of hypogonadism. Genetic methods are also recommended 

to make a correct diagnosis, to prescribe a proper treatment and to 

provide a medical and genetic counseling of family members.

Key words: hypopituitarism, growth hormone deficiency, 

hypogonadism, genetic diagnosis.




