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Âñòóï. Íà ñó÷àñíîìó åòàï³ ðîçâèòêó îõîðîíè çäîðî-
â’ÿ á³ëüø³ñòü ïîêàçíèê³â äèòÿ÷î¿ çàõâîðþâàíîñò³, ñìåðò-
íîñò³ òà ³íâàë³äíîñò³ â çíà÷í³é ì³ð³ âèçíà÷àþòüñÿ âðîäæå-
íîþ òà ñïàäêîâîþ ïàòîëîã³ºþ [1]. Íå ìåíø ÿê 10% âñ³õ
çàïë³äíåíü â ëþäñüê³é ïîïóëÿö³¿ ñóïðîâîäæóþòüñÿ àíî-
ìàë³ÿìè ðîçâèòêó, ñåðåä ÿêèõ 0,5% ñòàíîâèòü õðîìîñîì-
íà ïàòîëîã³ÿ (ÕÏ), 0,7% – ãåííà ïàòîëîã³ÿ, 1,8% – ïîë³ãåíí³
çàõâîðþâàííÿ, 7% – õâîðîáè ç³ ñïàäêîâîþ ñõèëüí³ñòþ [2-
4]. Ïðàêòè÷íî¿ çíà÷óùîñò³ íàáóâàº ïðîáëåìà ä³àãíîñòèêè
òà ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ (ÌÃÊ) ð³çíèõ
ôîðì âðîäæåíèõ ñòàí³â, îñîáëèâî çà ðàõóíîê õðîìîñîì-
íèõ ïîðóøåíü.

Õðîìîñîìí³ ñèíäðîìè ìàþòü çíà÷íó ïèòîìó âàãó â
ñòðóêòóð³ âðîäæåíèõ âàä, ³ òîìó àêòóàëüíèìè íà ñüîãîäí³
çàëèøàºòüñÿ ä³àãíîñòèêà ³ ïðîô³ëàêòèêà ñèíäðîìó Äàóíà
(ÑÄ) ÿê íàéá³ëüø ÷àñòî¿ ÕÏ, ÿêà îáóìîâëþº çàòðèìêó ïñè-
õîìîâíîãî, ðîçóìîâîãî òà ô³çè÷íîãî ðîçâèòêó. Çà äàíè-
ìè ð³çíèõ àâòîð³â, ÷àñòîòà âèïàäê³â íàðîäæåííÿ ä³òåé ç ÑÄ
êîëèâàºòüñÿ â ìåæàõ 1:700 – 1:1000 [5-8].

Âàãîìîþ ñêëàäîâîþ ðîçðîáêè íîâèõ ï³äõîä³â äî ä³àã-
íîñòèêè òà ïðîô³ëàêòèêè, â ò.÷. ïðè ïðîâåäåíí³ ÌÃÊ, º
àíàë³ç êë³í³êî-ëàáîðàòîðíèõ õàðàêòåðèñòèê íàéá³ëüø ðîç-
ïîâñþäæåíèõ ôîðì ÕÏ, äî ÿêèõ â³äíîñèòüñÿ ÑÄ.

Ìåòà ðîáîòè ïîëÿãàëà â àíàë³ç³ îñíîâíèõ ïîêàçíèê³â
ÌÃÊ òà ëàáîðàòîðíîãî îáñòåæåííÿ ä³òåé ç ñèíäðîìîì
Äàóíà â ì. Êèºâ³.

Äëÿ äîñÿãíåííÿ ïîñòàâëåíî¿ ìåòè âèð³øó-
âàëè íàñòóïí³ çàäà÷³:

1. Âèçíà÷åííÿ ÷àñòîòè ÑÄ ñåðåä íîâîíà-
ðîäæåíèõ ì. Êèºâà çà ïåð³îä 2008-2010 ðð.

2. Îö³íêà â³êîâî¿ õàðàêòåðèñòèêè áàòüê³â
ïðîáàíäà.

3. Âèçíà÷åííÿ ñï³ââ³äíîøåííÿ íîâîíàðîä-
æåíèõ ç ÑÄ çà ñòàòòþ.

4. Õàðàêòåðèñòèêà êàð³îòèïó ïðîáàíäà.
Ìàòåð³àëè ³ ìåòîäè. Ðîáîòà âèêîíóâàëàñü

íà áàç³ Ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî öåíòðó (ÌÃÖ)
ÍÄÑË “Îõìàòäèò”. Ïðîàíàë³çîâàíî 92 ìåäèêî-
ãåíåòè÷íèõ êàðòè, ÿê³ çàïîâíþâàëèñü íà îñíîâ³
ïðîñïåêòèâíîãî ÌÃÊ ó ä³òåé ç ÑÄ, ÿê³ íàðîäè-
ëèñü â ïîëîãîâèõ ñòàö³îíàðàõ ì. Êèºâà çà ïåð³-
îä 2008-2010 ðð. Ïðè ïðîâåäåíí³ ÌÃÊ áóëè
âèêîðèñòàí³ íàñòóïí³ ìåòîäè: êë³í³êî-ãåíåàëî-

ÓÄÊ 572.116.4:314.33

ÑÈÍÄÐÎÌ ÄÀÓÍÀ: ×ÀÑÒÎÒÀ, Ä²ÀÃÍÎÑÒÈÊÀ,
ÌÅÄÈ-

ÊÎ-ÃÅÍÅÒÈ×ÍÅ ÊÎÍÑÓËÜÒÓÂÀÍÍß
Ãîí÷àðåíêî Ã.Á., Äóäºð³íà Þ.Â., Ñèíèöÿ Þ.Ï., Ãàëàãàí Â.Î., Êóëüáàëàºâà Ø.À.

Íàö³îíàëüíèé ìåäè÷íèé óí³âåðñèòåò ³ìåí³ Î.Î.Áîãîìîëüöÿ, ì. Êè¿â, Óêðà¿íà

Ìåäèêî-ãåíåòè÷íèé öåíòð Íàö³îíàëüíî¿ äèòÿ÷î¿ ñïåö³àë³çîâàíî¿ ë³êàðí³ “Îõìàòäèò”,
ì. Êè¿â, Óêðà¿íà

Êëþ÷îâ³ ñëîâà: õðîìîñîìíà ïàòîëîã³ÿ, ä³òè, ñèíäðîì Äàóíà, ìåäèêî-ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ

ã³÷íèé, öèòîãåíåòè÷íèé, ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷íèé
(FISH) çà ïîêàçàííÿìè, òà âðàõîâàí³ ðåçóëüòàòè çàãàëüíîï-
ðèéíÿòèõ ëàáîðàòîðíèõ, ³íñòðóìåíòàëüíèõ ìåòîä³â äîñë³ä-
æåííÿ. Öèòîãåíåòè÷í³ òà ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷í³ îá-
ñòåæåííÿ ïðîâîäèëèñÿ çà çàãàëüíîïðèéíÿòèìè
ìåòîäèêàìè. Ïðåïàðàòè ìåòàôàçíèõ õðîìîñîì îòðèìóâà-
ëè ç ë³ìôîöèò³â ïåðèôåðè÷íî¿ êðîâ³, ùî êóëüòèâóâàëèñÿ in
vitro â³äïîâ³äíî äî ìåòîäè÷íèõ ðåêîìåíäàö³é [9]. Çàïèñ êà-
ð³îòèïó â³äïîâ³äàº An International System for Human
Cytogenetic Nomenclature (ISCN) 2005 [10].

Ðåçóëüòàòè òà îáãîâîðåííÿ. Ïðè ïðîâåäåíí³ àíàë³çó
ìàòåð³àë³â ðåºñòðàö³éíèõ ãåíåòè÷íèõ êàðò, ÿê³ çàïîâíþâà-
ëèñÿ íà êîæíîãî ïðîáàíäà òà ÷ëåí³â éîãî ðîäèíè (2008-
2010 ðð.), áóëî âñòàíîâëåíî, ùî ãåíåòè÷íèì êîíñóëüòó-
âàííÿì îõîïëåíî â ñåðåäíüîìó 98% ïðîáàíä³â, ç íèõ â
íåîíàòàëüíîìó ïåð³îä³ – 96% (â ïåðø³ 7 äí³â æèòòÿ – 80%).
Öèòîãåíåòè÷íèì îáñòåæåííÿì îõîïëåíî â ñåðåäíüîìó
82% ä³òåé ç ÑÄ.

Çà äàíèìè ïîïåðåäí³õ äîñë³äæåíü ïî ÌÃÖ (2003–
2006 ðð.) íà îñíîâ³ ïðîñïåêòèâíîãî ÌÃÊ, ÷àñòîòà ÑÄ ñå-
ðåä æèâîíàðîäæåíèõ ì. Êèºâà â ñåðåäíüîìó ñòàíîâèëà
1:909. Ó äàíîìó äîñë³äæåíí³ âñòàíîâëåíî, ùî ÷àñòîòà ÑÄ
ñåðåä ä³òåé, ÿê³ íàðîäèëèñÿ â 2008 ðîö³, ñòàíîâèëà â ñåðåä-
íüîìó 1:1141, â 2009 ð. – 1:1048, â 2010 ð. – 1:1032 íîâî-
íàðîäæåíèõ (ìàë.1).

Ìàë. 1. ×àñòîòà ñèíäðîìó Äàóíà ñåðåä æèâîíàðîäæåíèõ ì.Êèºâà
(2004-2010 ðð.), ‰
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Ïðîàíàë³çóâàâøè íàâåäåí³ äàí³, âèÿâèëè, ùî ïî÷èíà-
þ÷è ç 2005 ðîêó â³äì³÷àºòüñÿ çíèæåííÿ ÷àñòîòè ÑÄ ç 1:740
(2004 ð.) äî 1:1111 (2005 ð.). Òàêà ÷àñòîòà çáåð³ãàºòüñÿ äî
2010 ð. Çà 2008-2010 ðð. âîíà â ñåðåäíüîìó ñòàíîâèòü 1:1074
íîâîíàðîäæåíèõ. ²ìîâ³ðíî, ùî öÿ òåíäåíö³ÿ îáóìîâëåíà,
íàñàìïåðåäå, êðàùèì îõîïëåííÿì âàã³òíèõ ì. Êèºâà ïðå-
íàòàëüíèì êîìá³íîâàíèì ãåíåòè÷íèì ñêðèí³íãîì â I òà II
òðèìåñòðàõ âàã³òíîñò³ ç íàñòóïíîþ êîíñóëüòàö³ºþ ë³êàðÿ-
ãåíåòèêà. Öå äîçâîëÿº ôîðìóâàòè ãðóïó ðèçèêó ïî ÕÏ òà
ñâîº÷àñíî âèçíà÷àòèñÿ ç ïðîâåäåííÿì ïðåíàòàëüíèõ ³íâà-
çèâíèõ ìåòîä³â ä³àãíîñòèêè.

Ïðè àíàë³ç³ ïðîáàíä³â çà ñòàòòþ çà ïåð³îä äîñë³äæåííÿ
áóëî âèÿâëåíî, ùî ñï³ââ³äíîøåííÿ õëîï÷èêè/ä³â÷àòêà ñòà-
íîâèòü 1,17:1 (ìàë. 2), ùî â³äïîâ³äàº äàíèì ³íøèõ àâòîð³â
[11,12].

Â³äîìî, ùî â³ê ìàòåð³ º âàæëèâèì ôàêòîðîì, ÿêèé îáó-
ìîâëþº çðîñòàííÿ â³äíîñíîãî ðèçèêó íàðîäæåííÿ äèòè-
íè ç ÑÄ. Òàê, ÿêùî ó 20 ðîê³â â³í ñòàíîâèòü 1 íà 1527, òî ó
35 ðîê³â – 1 íà 356, à â 40 ðîê³â çðîñòàº äî 1 íà 97 íîâîíà-
ðîäæåíèõ [13]. Àëå ñë³ä çàóâàæèòè, ùî íàéá³ëüøà ê³ëüê³ñòü
ïîëîã³â ïðèïàäàº ñàìå íà æ³íîê ó ðåïðîäóêòèâíîìó â³ö³
(20-34 ðîêè). Ó ðîáîò³ ïðîàíàë³çîâàíî àíàìíåñòè÷í³ äàí³ ç
ìåòîþ ðîçïîä³ëó áàòüê³â ïðîáàíäà çà â³êîì. Ïðè öüîìó

âèÿâèëè, ùî îñíîâíà ÷àñòêà (68%) ïðèïàäàº íà áàòüê³â,
ÿê³ íå â³äíîñÿòüñÿ äî ãðóïè ðèçèêó çà â³êîì ùîäî íàðîä-
æåííÿ äèòèíè ç ÕÏ (ìàë. 3). Îòðèìàí³ äàí³ êîðåëþþòü ç
ïîêàçíèêàìè íàâåäåíèìè â ³íøèõ äîñë³äæåííÿõ [4,11,14,15].

Òàêèì ÷èíîì, â ãðóïó ðèçèêó ïî íàðîäæåííþ äèòèíè
ç ÑÄ ìîæå óâ³éòè æ³íêà áóäü-ÿêîãî â³êó. Öå âêàçóº íà íå-
îáõ³äí³ñòü ïðîâåäåííÿ ÌÃÊ òà ïðåíàòàëüíîãî ñêðèí³íãó
êîæíî¿ âàã³òíî¿ â I òðèìåñòð³.

Â ðåçóëüòàò³ àíàë³çó äàíèõ öèòîãåíåòè÷íèõ îáñòåæåíü
ïðîáàíä³â âèÿâëåíî, ùî ó ïåðåâàæí³é á³ëüøîñò³ âèïàäê³â
áóëî ä³àãíîñòîâàíî ðåãóëÿðíó òðèñîì³þ õðîìîñîìè 21 (â
ñåðåäíüîìó 86,16%). Ïèòîìà âàãà ìîçà¿÷íèõ ôîðì çà
ïåð³îä äîñë³äæåííÿ â ñåðåäíüîìó ñòàíîâèëà 9%, òðàíñëî-
êàö³éíèõ âàð³àíò³â – 4,75% (ìàë. 4).

Ç ìåòîþ ïðîâåäåííÿ ïîäàëüøîãî åôåêòèâíîãî ÌÃÊ
ñ³ìåé, â ÿêèõ íàðîäèëàñü äèòèíà ç ÑÄ, íåîáõ³äíèì º öèòî-
ãåíåòè÷íå îáñòåæåííÿ áàòüê³â ïðîáàíäà.

Âèñíîâêè:
1. ×àñòîòà ñèíäðîìó Äàóíà ñåðåä íîâîíàðîäæåíèõ

ì. Êèºâà çà ïåð³îä 2008-2010 ðð. ñòàíîâèëà â ñåðåäíüîìó
1:1074.

2. Íàéá³ëüøà ê³ëüê³ñòü ä³òåé ç ÑÄ (68%) íàðîäæóºòüñÿ
ó æ³íîê, ÿê³ íå â³äíîñÿòüñÿ äî ãðóïè ðèçèêó çà â³êîì

Ìàë.3. Õàðàêòåðèñòèêà áàòüê³â ä³òåé ç ñèíäðîìîì Äàóíà çà â³êîì
(2008-2010 ðð.)

Ìàë. 2. Õàðàêòåðèñòèêà ïðîáàíä³â çà ñòàòòþ (2008-2010 ðð.)
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Ìàë.4. Ðîçïîä³ë öèòîãåíåòè÷íèõ âàð³àíò³â ó ä³òåé ç ÑÄ

(20-35 ðîê³â), ùî âêàçóº íà íåîáõ³äí³ñòü ïðîâåäåííÿ ñêðè-
í³íãîâèõ ïðåíàòàëüíèõ ïðîãðàì.

3. Ó ä³òåé ç ÑÄ ñï³ââ³äíîøåííÿ õëîï÷èêè/ä³â÷àòêà
â³äïîâ³äàº 1,17:1.

4. Ñåðåä öèòîãåíåòè÷íèõ âàð³àíò³â ÑÄ ïåðåâàæàº
ðåãóëÿðíà òðèñîì³ÿ õðîìîñîìè 21 (86,16%), ìîçà¿÷í³
ôîðìè ñòàíîâèëè 9%, òðàíñëîêàö³éí³ âàð³àíòè – 4,75%.

5. Ìåäèêî-ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ º íåâ³ä’ºìíîþ
ñêëàäîâîþ íà åòàï³ ïðå- ³ ïîñòíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè òà
ïðîô³ëàêòèêè õðîìîñîìíî¿ ïàòîëîã³¿.

Ðåöåíçåíò: ä.ìåä.í., ïðîôåñîð Â.ª.Êàçì³ð÷óê
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Íàöèîíàëüíèé ìåäèöûíñêèé óí³âåðñèòåò
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Ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêèé öåíòð Íàöèîíàëüíîé
äåòñêîé ñïåöèàëèçèðîâàííîé áîëüíèöû
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Ðåçþìå. Â ðàáîòå ïðîâåäåí ðåòðîñïåêòèâíûé àíà-
ëèç ìàòåðèàëîâ ãåíåòè÷åñêèõ êàðò äåòåé ñ ñèíäðîìîì
Äàóíà, ðîæäåííûõ â ã. Êèåâå â 2008-2010 ãã. Îáñëåäîâà-
íî 92 ïàöèåíòà è ïðîêîíñóëüòèðîâàíû èõ ñåìüè. Ïðåä-
ñòàâëåíà ÷àñòîòà âñòðå÷àåìîñòè ñèíäðîìà â ã. Êèåâå,
äàíà îöåíêà âîçðàñòíîé õàðàêòåðèñòèêå ðîäèòåëåé ïðî-
áàíäà, îïðåäåëåíî ñîîòíîøåíèå íîâîðîæäåííûõ ñ ñèíä-
ðîìîì Äàóíà ïî ïîëó, îõàðàêòåðèçîâàí êàðèîòèï.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: õðîìîñîìíàÿ ïàòîëîãèÿ, äåòè,
ñèíäðîì Äàóíà, ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîå êîíñóëüòèðîâàíèå.
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Summary. In the article results of the analysis of
materials from registration genetic cards of Down syndrome
children born in 2008-2010 in Kyiv are presented. 92
patients and their families were examinated and consulted.
The frequency of Down syndrome in Kyiv, age structure of
patients’ parents, probands’ sex ratio and their karyotype
are presented.

Keywords: chromosome pathology, children, Down
syndrome, medical-genetics consultation.


