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Проведено ретроспективний аналіз частоти виникнення
природжених вад розвитку (ПВР) ЦНС у дітей, фак-
торів ризику у матерів, які народили дітей з природже-
ними дефектами нервової трубки (ПДНТ) (175 матерів)
у порівнянні із контрольною групою (60 матерів дітей
без ПДНТ, інших ПВР та хромосомних аберацій), прос-
пективний аналіз ступеня метаболічних порушень фо-
латного циклу та генетичних поліморфізмів C677T та
A1298C гена MTHFR. 
Установлено, що за 14-річний період досягнуто зниження
майже у 2 рази частоти народження дітей з ПВР ЦНС, але
не досягнуто зниження частоти народження дітей з важки-
ми формами спінальних дизрафій; зросла питома вага цієї
патології серед причин малюкової смертності. Збільшилася
кількість жінок репродуктивного віку, включених у групу
ризику щодо формування ПДНТ у дитини, відповідно до
критеріїв: обтяжений акушерський анамнез – у 3,4 разу; об-
тяжений сімейний анамнез за інсультом, інфарктом, вари-
козною хворобою, тромбоемболіями та тромбозами судин –
у 3,04 разу, за онкопатологією травного тракту та/або реп-
родуктивної системи – у 2,9 разу, за ПВР – у 3,9 разу; на-
явність ПВР у інших дітей в цій сім’ї – у 4,36 разу. Доцільно
мотивувати жінок з групи ризику звернутися до спеціаліста
з медичної генетики та/або планування сім’ї для додатково-
го обстеження, визначення індивідуального ризику і вибору
адекватної профілактичної дози фолієвої кислоти.
При наданні первинної допомоги консультування з питань
профілактики дефектів невральної трубки у дітей включає:
оцінювання факторів ризику; виявлення жінок, які нале-
жать до групи ризику; їх мотивування щодо проведення
профілактичних заходів і скерування їх до спеціаліста;
оцінювання і підтримка проведення адекватної профілак-
тики ПДНТ фолієвою кислотою. 
Ключові слова: spina bifida, фактори ризику, первинна
профілактика, первинна медична допомога.

За даними ВООЗ приблизно у 1 з 33 новонароджених
дітей спостерігаються природжені вади розвитку (ПВР),

щорічно приблизно у 3,2 млн дітей є які;небудь форми
інвалідності, зумовлені ПРВ, що негативно впливає на окре;
мих людей, їхні родини, систему охорони здоров’я і
суспільство. За оцінками, у світі від ПВР протягом перших
28 днів життя щорічно вмирають 270 000 дітей. До найбільш
важких вад розвитку відносяться також природжені дефекти
нервової трубки (ПДНТ), які за поширеністю поступаються
тільки ПВР системи кровообігу. За походженням ПДНТ мо;
жуть бути результатом дії як спадкових чинників (порушен;
ня генів, що кодують фолатний цикл, призводячи до гіперго;
моцистеїнемії), так і несприятливих факторів зовнішнього
середовища, екзогенного дефіциту вітамінів, застосування
медикаментів та ін., але частіше вони мають мультифактор;
ну природу [1].

Існує метод первинної профілактики ПДНТ – вживання
0,4 мг фолієвої кислоти щодня до запліднення та в І три;
местр вагітності. Завдяки широкому впровадженню цього
методу профілактики в низці країн будо досягнуто значне
скорочення народження дітей зі спінальними дизрафіями та
інвалідності і смертності дитячого населення з цієї причини,
але повністю елімінувати цю патологію поки не вдалося ніде
у світі. Так, за даними Центру з профілактики і контролю за;
хворюваності США, з моменту впровадження рекомендацій
з первинної профілактики ПДНТ фолієвою кислотою у
1992 р. за наступні 5 років показник поширеності розщеп;
лення хребта знизився на 31% [2]. Починаючи з 1997 р., Уп;
равлінням з санітарного нагляду за якістю харчових про;
дуктів і медикаментів США та Канади розпочата фор;
тифікація борошна фолієвою кислотою, що привела до зни;
ження захворюваності на ПДНТ майже на 50% [3]. Проте,
дослідженнями встановлено, що вживання фолієвої кислоти
у стандартній дозі (0,4 мг на добу) або тільки вживання фор;
тифікованих продуктів харчування у багатьох випадках не
дозволяє досягти захисних рівнів фолієвої кислоти в ор;
ганізмі (900 нмоль/л) [4, 5]. Тому, з метою зниження ризику
ПДНТ плода рекомендували всім жінкам, які планують
вагітність (за відсутності в анамнезі вагітності плодом з
ПДНТ), вживання полівітамінів, що містять фолієву кисло;
ту в дозі від 0,4 до 0,8 мг щоденно, починаючи за 3 міс до
запліднення та протягом І триместру вагітності (рівень реко;
мендацій А). Крім того, рекомендується щодня вживати
полівітаміни, які містять 0,4 мг фолієвої кислоти, всім
жінкам фертильного віку (навіть тим, котрі планують
вагітність в даний період), щоб знизити ризик ПДНТ плода
у випадку незапланованої вагітності (рівень рекомендацій
В) [6]. При цьому встановлено, що носії гомо; /гетерозигот;
ної форми поліморфізму С677Т гена MTHFR (генотипи CT
або TT) є групою ризику народження дитини з ПДНТ за ра;
хунок підвищення рівня гомоцистеїну в сироватці крові. У
цих осіб можна досягти зниження рівня гомоцистеїну до
нормального, призначаючи або фолієву кислоту в дозі від 0,4
до 5 мг/добу, або вітамін B12 в дозі від 0,5 до 1 мг/добу, або
використовуючи обидва препарати [7].

Первинна профілактика (будь;якої хвороби) є одним з
пріоритетів сучасної системи охорони здоров’я, проте досяг;
ти її високої ефективності дуже важко, тому що вона вимагає
від людини зміни поведінки на більш безпечну, спрямовану
на захист власного здоров’я, а у випадку з ПДНТ – на захист
здоров’я майбутньої (не завжди планованої) дитини.
Суттєвими причинами неповної ефективності первинної
профілактики (у тому числі, медикаментозної) є недостатня
інформованість населення і мотивованість на її проведення,
низькій комплаєнс (прихильність) до вживання препарату.
У контексті первинної профілактики ПДНТ причиною її не;
ефективності також може бути неадекватна доза препарату:
залежно від наявності у жінки тих чи інших спадкових або
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екзогенних факторів ризику рекомендації можуть змінюва;
тися. Тому важливим завданням первинної профілактики
ПДНТ є виявлення серед жінок репродуктивного віку групи
ризику, проведення з ними систематичної і цілеспрямованої
консультативної роботи з інформування щодо цієї патології,
їх мотивування виконувати рекомендації, а також вибір для
них адекватної дози препарату.

Мета дослідження: оптимізація консультативної роботи
з питань первинної профілактики ПДНТ у дітей при наданні
первинної допомоги.

МАТЕРІАЛИ ТА МЕТОДИ

Роботу виконували на базі Одеської обласної дитячої
клінічної лікарні та Обласного перинатального центра. Для
вивчення поширеності ПВР ЦНС взагалі і ПДНТ зокрема
ретроспективно вивчали дані Форми звітності № 31 (річна)
«Звіт про медичну допомогу дітям за 20__рік» (затверджена
наказом МОЗ України від 31.07.2013 № 665) Одеської об;
ласті за період 2000–2013 рр. Для виявлення факторів ризи;
ку виникнення ПДНТ порівнювали дані пар «мати–дитина»
основної (n=174) і контрольної (n=60) груп, для кожного
фактора розраховували відношення шансів (ВШ) і 95%
довірчий інтервал (ДІ), показник атрибутивного ризику
(АР) ПДНТ – різниця частот події в експонованій і не експо;
нованій фактором ризику частинах вибірки, що дозволяє
оцінити кількість випадків ПДНТ, яким можна запобігти за
умови повної елімінації впливу окремого фактора. Для
оцінювання ступеня метаболічних порушень у сироватці ве;
нозної крові жінок визначали: рівень гомоцистеїну (ГЦ) ме;
тодом високоефективної рідинної хроматографії; рівень
фолієвої кислоти методом імунохімічної електро;
хемілюмінесцентної детекції (ECLIA) на аналізаторі Cobas
6000. Методом ПЦР з використанням комплекту реагентів
для ампліфікації «SNP;ЭКСПРЕСС» проводили аналіз ге;
нетичних поліморфізмів C677T та A1298C гена MTHFR (ре;
гулює фолатний цикл), у букальному епітелії жінок основної
та контрольної груп. 

Критерій включення пари «мати – дитина» в основну
групу – наявність дiтей з рiзними формами спiнальних диз;

рафiй (вiдкритi форми spina bifida, агенезiя каудальних
вiддiлiв хребта, рахiшизис); критерій виключення – на;
явність у дітей хромосомних аберацій. Критерії включення
пари «мати – дитина» в контрольну групу – відсутність у
дітей ПДНТ; критерії виключення – інші ПВР, наявність ор;
ганічної чи функціональної патології ЦНС за даними
клінічного та інструментального обстеження та наявність
хромосомних аберацій.

Для виявлення інформованості лікарів різних спеціаль;
ностей з питань фолатопрофілактики ПДНТ проводили їхнє
опитування за спеціально розробленою анкетою.

РЕЗУЛЬТАТИ ДОСЛІДЖЕННЯ 
ТА ЇХ ОБГОВОРЕННЯ

Усього за період дослідження серед живонароджених
дітей Одеської області було зареєстровано 515 випадків ПВР
ЦНС (1,44 на 1000), з них 174 – різні форми вiдкритих спіна;
льних дизрафій (таблиця). З 2000 до 2013 р. частота ПВР
ЦНС вірогідно знизилася (ВШ 1,97; 95% ДІ 1,27–3,06), що
може пояснюватися, по;перше, результатом реалізації нака;
зу МОЗ України «Про затвердження та впровадження
Примірного переліку послуг перинатальної допомоги на всіх
етапах її надання» від 13.04.2011 № 204, наказу МОЗ Ук;
раїни «Про організацію амбулаторної акушерсько;гінеко;
логічної допомоги в Україні» від 15.07.2011 р. № 417 (перед;
бачає призначення усім вагітним 400 мкг фолієвої кислоти до
12;го тижня вагітності), а, по;друге, удосконаленням діагнос;
тики ПВР плода методом УЗД, та переривання вагітності на
ранніх термінах. При цьому за період дослідження не виявле;
но вірогідного зниження народження дітей із відкритими
спінальними дизрафіями (ВШ 1,82; 95% ДІ 0,65–5,10).

У період до 2010 р. виявлено деяке зниження питомої
ваги ПВР ЦНС у структурі причин малюкової смертності
(МС), зумовлене покращанням якості та своєчасністю
нейрохірургічної допомоги, що в свою чергу досягалося
певною мірою завдяки покращанню рівня пренатальної
діагностики. Проте з 2010 р. встановлено підвищення по;
казника, що, з одного боку, пояснюється зниженням МС
від інших причин, а з другого боку, ростом абсолютного

Таблиця
×àñòîòà íàðîäæåííÿ ä³òåé ç ÏÂÐ ÖÍÑ ³ spina bifida â Îäåñüê³é îáëàñò³ çà ïåð³îä 2000–2013 ðð.

Рік Живонароджені

ПВР ЦНС,

(абсолютна

кількість)

ПВР

ЦНС, %

Spina bifida,

(абсолютна

кількість)

Spina 

bifida, %

Питома вага

ПВР ЦНС 

у структурі МС

Летальність

ПВР ЦНС

2000 20042 52 2,59 9 0,45 1,08 5,77

2001 20423 47 2,30 12 0,59 1,53 8,51

2002 21134 36 1,70 8 0,38 0,49 2,78

2003 22228 46 2,07 17 0,76 0,43 2,17

2004 23343 39 1,67 9 0,39 0,83 5,13

2005 23914 46 1,92 13 0,54 1,18 6,52

2006 25113 45 1,79 21 0,84 0,73 4,44

2007 26760 33 1,23 12 0,45 0,98 9,09

2008 28779 23 0,80 9 0,31 1,07 13,04

2009 28986 26 0,90 15 0,52 0,71 7,69

2010 28690 36 1,25 21 0,73 0,76 5,56

2011 28992 31 1,07 12 0,41 1,10 9,68

2012 30139 23 0,76 10 0,33 1,12 13,04

2013 29072 32 1,10 6 0,2 0,98 9,38

Усього 
з 2000 р. 

по 2013 р.
357614 515 1,44 174 0,49 0,75 5,44
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показника летальності від ПВР ЦНС у дітей першого року
життя. Це зростання летальності супроводжувалося і
спричинювалося зміною структури самих ПВР ЦНС з по;
ступовим переважанням важких форм ПДНТ, а саме
рахішизису та енцефалоцеле, які не піддавалися ефектив;
ному хірургічному лікуванню.

При порівнянні даних анамнезу матерів основної і кон;
трольної групи були виявлені найбільш значущі фактори
ризику розвитку ПДНТ у дітей: ПВР у інших дітей в цій
сім’ї (ВШ 4,36; 95% ДІ1,0–19,2); обтяжений сімейний анам;
нез за ПВР (ВШ 3,9; 95% ДІ 1,1–13,3), за інсультом,
інфарктом, варикозною хворобою, тромбоемболіями та
тромбозами судин (ВШ 3,04; 95% ДІ 1,4–,2), за онкопато;
логією травного тракту та/або репродуктивної системи
(ВШ 2,9; 95% ДІ 1,3–6,2); вік матері більше 35 років (ВШ
2,1; 95% ДІ 1,0–4,4); відсутність фолатопрофілактики (ВШ
1,7; 95% ДІ 1,01–2,86), обтяжений акушерський анамнез за
викиднями та/або пренатальною смертю плода (ВШ 3,4;
95% ДІ 1,7–6,9); проживання в екологічно забруднених
районах (ВШ 2,7; 95% ДІ 1,4–5,0). Установлено, що не
отримували фолатопрофілактику в основній групі 70,2%, а
в контрольній групі – 41,6% матерів. Розрахунок АР пока;
зав, що за умови повної елімінації цього фактора ризику
можна було б запобігти 40% випадків ПДНТ, а при
елімінації такого фактора ризику, як куріння жінки, можна
було б запобігти 33% випадків ПДНТ. 

У ході дослідження було встановлено: рівень ГЦ у жінок
основної групи достовірно перевищував показник контроль;
ної групи: 13,8 (95% ДІ 11,3–16,3) ммоль/л та 8,7 (95% ДІ
7,5–9,9) ммоль/л відповідно; рівень фолієвої кислоти у
жінок основної групи був достовірно нижчий у порівнянні з
групою контролю – 3,06 (95% ДІ 1,96–4,16) нг/мл та 7,5
(95% ДІ 5,6–9,4) нг/мл відповідно; носійство мутантних
алелів С677Т і А1298С гена MTHFR зустрічалося вірогідно
частіше у матерів основної групи, ніж контрольної (р0,05).
Тобто значна частина жінок основної групи мала доведену
гіпергомоцистеїнемію і генетичну схильність до порушення
фолатного циклу та обміну ГЦ, тому потребувала більш ви;
сокої дози фолієвої кислоти для запобігання народження ди;
тини з ПДНТ.

Виявлені фактори ризику свідчать, що лікарі, які нада;
ють первинну (у тому числі, первинну педіатричну) допо;
могу, мають широкий доступ до жінок репродуктивного
віку і можуть виявляти з їх числа групу ризику з народжен;
ня дитини з ПДНТ, тому що добре знають сімейний анам;
нез і тісно контактують із сім’ями, де є діти із ПВР. Тому ці
спеціалісти повинні володіти достатніми знаннями питань
первинної профілактики ПДНТ, активно рекомендувати ці
заходи, своєчасно скеровувати цих жінок до відповідних
спеціалістів для поглибленого обстеження (у тому числі,
біохімічного і молекулярно;генетичного з метою виявлен;
ня генетичної схильності до цієї патології) та індивідуаль;
ного вибору адекватної дози фолієвої кислоти. Аналіз анке;
тування лікарів, які надають первинну (у тому числі, пер;
винну педіатричну) допомогу, виявив їхню добру інформо;
ваність при необхідність фолатопрофілактики, проте вони
володіють недостатньою інформацією про фактори ризику
виникнення ПДНТ і необхідність диференційованого
підходу до вибору дози препарату жінкам з групи ризику.
Значна частина респондентів вважає, що питаннями пер;
винної профілактики ПДНТ повинні займатися тільки ме;
дичні генетики та акушери;гінекологи. 

Згідно з наказом МОЗ України «Про затвердження та
впровадження Примірного переліку послуг перинатальної
допомоги на всіх етапах її надання» від 13.04.2011 № 204,
первинна допомога передбачає «індивідуальні і групові кон;
сультації з профілактики інфекцій, що передаються стате;

вим шляхом (ІПСШ), ІПСШ/ВІЛ, планування сім’ї, ме;
тодів контрацепції, спадкових захворювань, профілактики
вроджених вад розвитку (насамперед, за допомогою
фолієвої кислоти), репродуктивних ризиків, ендемічних
хвороб, імунопрофілактики». Виходячи із наведеного вище,
пропонуємо наступний алгоритм консультування жінок ре;
продуктивного віку при наданні первинної (у тому числі,
первинної педіатричної) допомоги: 1) оцінювання факторів
ризику виникнення ПДНТ у дитини; за їх відсутності – ре;
комендація фолієвої кислоти у дозі 0,4 мг щоденно,
раціональне харчування (фолієва кислота є в більшості рос;
линних продуктів, що мають листя, в зелених овочах, рибі та
печінці) і відмова від шкідливих звичок; у разі виявлення
факторів ризику (особливо, обтяженого сімейного з тром;
бофілії та онкопатології або акушерського анамнезу) –
обґрунтування необхідності обстеження і скеровування
жінки до спеціалістів з медичної генетики та/або плануван;
ня сім’ї для проведення поглибленого обстеження і вибору
адекватної дози препарату; 2) мотивування жінки з пояс;
ненням її персонального ризику виконувати рекомендації з
профілактики ПДНТ; 3) оцінювання та підтримка виконан;
ня рекомендацій з профілактики ПДНТ при наступних
візитах, включаючи прихильність до вживання фолієвої
кислоти у адекватній дозі.

ВИСНОВКИ

1. Завдяки впровадженню в країні рекомендацій з пер;
винної профілактики природжених дефектів нервової труб;
ки (ПДНТ) за допомогою фолієвої кислоти за 14;річний
період досягнуто зниження майже у 2 рази частоти наро;
дження дітей з природженими вадами розвитку (ПВР)
ЦНС, проте не досягнуто зниження частоти народження
дітей з важкими формами спінальних дизрафій; при цьому
на фоні зниження малюкової смертності зросла питома вага
цієї патології серед причин смерті дітей першого року життя,
що свідчить про необхідність пошуку нових шляхів і ре;
зервів підвищення ефективності первинної профілактики
ПДНТ у дітей. 

2. Критерії включення жінок репродуктивного віку до гру;
пи ризику з формування ПДНТ у дитини і ймовірністю спад;
кової схильності до цього: обтяжений акушерський анамнез –
у 3,4 разу; обтяжений сімейний анамнез за інсультом, інфарк;
том, варикозною хворобою, тромбоемболіями та тромбозами
судин – у 3,04 разу, за онкопатологією травного тракту та/або
репродуктивної системи – у 2,9 разу, за ПВР – у 3,9 разу; на;
явність ПВР у інших дітей в цій сім’ї – у 4,36 разу. 

3. Ураховуючи, що жінкам з генетичною схильністю до
порушення фолатного циклу для запобігання народження
дитини з ПДНТ необхідні значно більш високі дози
фолієвої кислоти, при наданні первинної допомоги
доцільно мотивувати жінок з групи ризику звернутися для
додаткового обстеження до спеціаліста з медичної генети;
ки та /або планування сім’ї для визначення індивідуально;
го ризику і вибору адекватної профілактичної дози
фолієвої кислоти.

4. Для підвищення ефективності первинної профілакти;
ки ПДНТ у дітей необхідно покращувати рівень інформова;
ності з цього питання лікарів, які надають первинну (у тому
числі, первинну педіатричну) допомогу; вони мають широ;
кий доступ до жінок репродуктивного віку, добре знають
сімейний анамнез і тісно контактують із сім’ями дітей із
ПВР, можуть виявляти серед жінок групу ризику та при на;
данні консультативної допомоги впливати на прийняття
рішення жінками щодо елімінації екзогенних факторів ризи;
ку, додаткового обстеження для виявлення генетичної
схильності до цієї патології, прихильності до вживання
фолієвої кислоти.
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Консультирование по вопросам профилактики
врожденных дефектов нервной трубки 
у детей при оказании первичной помощи
В.О. Майчук, Н.В. Котова

Проведен ретроспективный анализ частоты возникновения врожден;
ных пороков развития (ВПР) ЦНС у детей, факторов риска у матерей,
родивших детей с врожденными пороками нервной трубки (ВДНТ)
(175 матерей) по сравнению с контрольной группой (60 матерей детей
без ВДНТ, других ВПР и хромосомных аберраций), проспективный
анализ степени метаболических нарушений фолатного цикла и гене;
тических полиморфизмов C677T и A1298C гена MTHFR.
Установлено, что за 14;летний период достигнуто снижение почти в 2 ра;
за частоты рождения детей с ВПР ЦНС, но не достигнуто снижения час;
тоты рождения детей с тяжелыми формами спинальных дизрафий; воз;
рос удельный вес этой патологии среди причин младенческой смертнос;
ти. Увеличилось количество женщин репродуктивного возраста,
включенных в группу риска по формированию ВДНТ у ребенка,
соответственно критериям: отягощенный акушерский анамнез – в 3,4 ра;
за; отягощенный семейный анамнез по инсультам, инфарктам, варикоз;
ной болезни, тромбоэмболии и тромбозам сосудов – в 3,04 раза, по онко;
патологии пищеварительного тракта и/или репродуктивной системы – в
2,9 раза, по ВПР – в 3,9 раза; наличие ВПР у других детей в этой семье –
в 4,36 раза. Целесообразно мотивировать женщин из группы риска обра;
титься к специалисту по медицинской генетике и/или планирования се;
мьи для дополнительного обследования, определения индивидуального
риска и выбора адекватной профилактической дозы фолиевой кислоты.
При оказании первичной помощи консультирование по вопросам
профилактики дефектов нервной трубки у детей включает: оценку
факторов риска; выявление женщин, относящихся к группе риска;
их мотивирование на проведение профилактических мероприятий
и направления их к специалисту; оценка и поддержка проведения
адекватной профилактики ВДНТ фолиевой кислотой.
Ключевые слова: spina bifida, факторы риска, первичная профи�
лактика, первичная медицинская помощь.

Consulting on prevention 
of congenital neural tube defects 
in children in primary care
V. Maychuk, N. Kotova

A retrospective analysis of the incidence of CNS congenital
defects in children, the risk factors in mothers who gave birth to
children with NTD (175 women) compared with the control
group (60 mothers of children without NTD, congenital defects
and other chromosomal aberrations), and a prospective analysis of
the degree of the folate cycle metabolic disorders and MTHFR
C677T/A1298C gene polymorphisms analysis was conducted.
The reduction in the frequency of children born with congenital
malformations of the CNS of nearly 2 times was found during a 14;
year period, but a reduction in the frequency of children born with
severe spinal disraphia has not been achieved. Increased proportion
of this pathology among the causes of infant mortality was also
identified. Risk factors that increase chances for having child with
NTD for women of childbearing age are: burdened obstetrical his;
tory – to 3.4 times; family history of stroke, heart attack, varicose
disease, thrombosis – to 3.04 times, cancer pathology of the gas;
trointestinal tract and/or reproductive system – to 2.9 times; fam;
ily history of congenital malformations – to 3.9 times; congenital
malformations in other children in this family – to 4.36 times. It is
advisable to motivate women from high risk groups to consult a
specialist in medical genetics and/or family planning for further
investigation, the individual risk and the appropriate prophylactic
dose of folic acid determination.

Key words: spina bifida, risk factors, primary prevention, primary
care.
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