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народжуваність смертність

Динаміка народжуваності та смертності в Україні
(на 1000 населення)

Порівняльна характеристика ПВР по даним моніторингу в Харківській області з 2009-2012рр.

Захворювання

2009р. 2010р. 2011 р. 2012 р.

Аб. к. 
вад

Ін. пок.
Аб. к. 
вад

Ін. пок. Аб. к. вад Ін. пок. Аб. к. вад Ін. пок.

1. Аненцефалія ↓ - - - - 2 0,75 1 0,36

2. Спиномозкова кила ↓ 6 2,19 9 3,39 6 2,26 3 1,09

3. Менінгоцелє  ↓ 3 1,09 1 0,37 1 0,38 - -

4. Гідроцефалія ↓ 9 3,28 8 3,02 6 2,26 5 1,82

5. Мікроцефалія ↓ 9 3,28 8 3,02 8 3,01 8 2,92

6. Анотія 3 1,09 5 1,88 - - 2 0,73

7. Анофтальмія - - - - 1 0,38 - -

8. Мікрофтальмія - - 3 1,13 - - 1 0,36

9. Атрезія хоан - - - - - - 1 0,36

10. Мікротія 3 1,09 3 - 1 0,38 1 0,36

11. Транспозиція великих судин 7 2,55 5 1,88 5 1,88 4 1,46

12. Гіпоплазія лівого серця 1 0,36 2 0,75 2 0,75 2 0,73

13. ПВС          ↑ 277 100,99 246 92,87 288 108,62 294 107,22

14. Щілина губи і піднебіння 28 10,20 25 9,43 37 13,95 23 8,39

15. Тотальна щілина губи - - - - - - - -

16. Атрезія стравоходу  ↑ 6 2,19 7 2,64 7 2,64 14 5,11

17. Атрезія анусу  ↑ 4 1,45 5 1,88 4 1,45 9 3,28

18. Атрезія тонкого кишечнику  ↑ 10 3,64 11 4,15 6 2,26 11 4,01

19. Агенезія чи дізгенезія нирок  ↑ 38 13,85 44 16,61 36 13,57 42 15,32

20. Кістозне ураження нирок 7 2,55 5 1,88 9 3,39 10 3,65

21. Гіпоспадія    ↑ 44 16,04 63 23,78 65 24,51 74 26,99
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Генетичний моніторинг дає можливість надавати медико-

генетичну допомогу в неонатальному та ранньому 

дитячому періодах онтогенезу

 

Випадок пренатальної ультразвукової діагностики 

лімфангіоми тулуба у плода у вагітної з 

гіпергомоцистеінемією

Пренатальна діагностика вітальної паталогії  дає 

можливість розробити  систему реабілітаційних заходів в 

неонатальному періоді
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Редукційні вади розвитку кінцівок  Клишоногість  

 

Пренатальна діагностика синдрому 

Кліпеля-Треноне
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Гамартоз матки при синдромі 

Кліпеля-Треноне

 

Вагітність 28-29 тижнів.  Поліорганний тромбоз у плода.

Варикозно розширений черевний 
відділ пупкової вени

Гіперплазія плаценти

Мальформація пупкових судин

Периваскулярна інфільтрація печінки,

 Розширення петлі товстого кишковника,

 підвищена ехогенність ендотелію
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Вагітність 29-30 тижнів. Гіперплазія плаценти. 

Хоріоангіома плаценти. Дефект фолатного циклу. 

Легка форма гомоцистинурії. Вроджена аномалія 

судин головного мозку. Судинна мальформація в 

басейні лівої середньої мозкової артерії. Стан після 

спонтанного субарахноїдального крововиливу у 

матері. Хронічний арахноїдит.

 

Сімейна форма гіпергомоцистинурії (четверо дітей загинуло в 

перинатальному періоді від патології ЦНС і судин). Після 

лікування народилося 3-е здорових дітей, 1 з легкою формою 

гомоцістинуріі. Вагітність 33-34 тижнів. Судинні зміни у 

плаценті. Розширена пупкова вена. Підвищена ехогенність 

ендотелію кишковника.



14 Клінічна генетика і перинатальна діагностика, вип. 1, 2013

 

Артріовентрикулярний клапан перегрузка 

кровообіг по дорослому типу

Атріовентрикулярний клапан 

норма

Дікротична виїмка в матковій 

артерії

Атріовентрикулярний клапан 

помірна перегрузка (Е та А 

вровен) в матковій артерії

Дікротична виїмка в матковій 

артерії
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Дікротична виїмка в матковій 

артерії 1

Дікротична виїмка в матковій 

артерії 2

Компенсований кровообіг в 

артерії пуповини маткової 

артерії

Маткова артерія в нормі 

Норма в артерії 

пуповини маткової 

артерії

Судинні зміни в міометріі в 2Д

Судинні зміни в міометріі режимі 

ЦДК

Судинні зміни в міометріі  

енергетичному доплері в матковій 

артерії

Тахіаритмія в матковій артерії
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• СТРУКТУРА ПРЕНАТАЛЬНО ДІАГНАСТОВАНИХ ВПР 
ВИГЛЯДАЄ НАСТУПНИМ ЧИНОМ

4
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Ц Н С -  1 3 ,8 %

Н УС -1 0 %

С к е ле т -  3 ,8 %

Ш КТ -  1 ,4 %

Ч е ре вна  с тінк а  -  1 ,4 %

В В С - 1 0 %

В В Р с у дин - 1 1 ,9 %

В В Р к ис те й і с топ-0 ,5 %

О бличчя -  2 ,4 %

МВ В Р -  1 3 ,3 %

Л е гені-2 ,8 %

С та те ві орга ни -  0 ,5%

Л ім фотична  с ис те м а  -  7 ,6 %

Хром ос ом на  па тологія  -  0 ,5 %

Інші -  7 ,1 %

Ма рк е ри х ром ос оної па тології -  9 ,5% 

П у х лини -  1 ,9 %

13,3 %

0,5%

9,5%

10 %

13,8 %

10 %

 

СПЕКТР ВСТАНОВЛЕНИХ ДІАГНОЗІВ У ВАГІТНИХ ПРИ 

ЗВЕРНЕННІ В ХСМГЦ
 Синдром Вандер-Вуда-1
 Синдром Жильбера-3
 Синдром базально-клітинного невуса-2
 Синдром Вільямса-1
 Синдром Кліпеля-Треноне-1
 Гіпохондроплазія-2
 Ангіоматоз-3
 Гомоцистинурія -3
 Сполучно-тканинна дисплазія-628
 Мезодермальна дисплазія-298
 Поліморфізм генів фолатного циклу-96
 Синдром Ренді-Ослера-1
 Синдром Кліпеля-Фейля-1
 Синдром Рейно-1
 Епілептичний синдром-12
 Системна скелетна дисплазія-5
 Синдром Елерса-Даллоса-3
 Синдром Штурга-Вебера-1
 Синдром Червоного вовчка-2
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ВІТАЛЬНА ПАТОЛОГІЯ У ПЛОДІВ

Серед вітальної патології нами були діагностовані:
• Мультикістоз лівої нирки - 9
• Гідронефроз I-II ст. - 20
• Кіста нирок - 7
• Подвоєння нирок - 7
• Дистопія лівої нирки - 1
• Кіста яєчника - 3
• Одностороння ущелина верхньої губи - 2
• Хілоторакс - 2
• Кісти судинних сплетінь - 105
• Косолапість - 2
• Ахондроплазія - 3
• Спонділокостальна дисплазія - 1
• Лімфангіома тулуба - 1
• С-м Кліпеля-Треноне - 1
• Пілорастеноз - 4
• Атрезія кишківника - 1
• Атрезія дванадцятипалої кишки - 1

ЧАСТОТА ВПР ЗА 5 РОКІВ

Обстежено 28 910 вагітних, знайдено - 996 ВПР (3,45%).
ВПР х 10 000

_________________________

Кількість новонароджених

2008 рік – 27 407 нов.
2009 рік – 27 428 нов.
2010 рік – 26 487 нов.
2011 рік – 26 513 нов.
2012 рік – 27 421 нов.

ВСЬОГО : 135 256 нов.

Частота ВПР за 5 років склала 223,11 на 10 000 нов.

Частота ВПР, знайдених пренатально за 5 років  - 996.

996 х 10 000
                                       ____________= 7364 на 10 000 нов.

135 256
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 В теперішній час роль поліморфізмів у 
здорової та хворої людини інтенсивно 
вивчається у всьому світі. Поліморфні алелі 
розглядаються в якості генетичних факторів 
ризику з урахуванням їх різного впливу  на 
ступінь пошкоджуючих ефектів в функції 
гена.

 Ті гени, поліморфні алелі, які приймають 
участь у формуванні спадкової схильності, 
називаються генами-кандидатами і для 
кожного поширеного захворювання їх 
може бути десятки.

 Вважається, що поліморфний алель приймає 
участь у формуванні спадкової схильності до 
захворювання в тому випадку, коли його 
частота  у хворих достовірно перевищує 
контрольний рівень.

 Поліморфізми частіше вважаються 
варіантом норми, бо мало змінюють білок, 
який кодують, і саме тому носять нейтральні 
характеристики.
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 Функціонально значущі поліморфні алелі, які 
впливають на активність білків, що кодують, 
розташовані в промоторних районах генів.

 Саме тому  у пацієнтів, які є носіями 
поліморфних генів ферментів MTHFR, 
MTRR, MTR ми спостерігаємо відсутність 
суттєвих клінічних ознак або проявів, які 
притаманні гомоцистинурії або порушенню 
метилювання, або дефектам фолатного 
циклу.
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 Нейтральність поліморфізмів вважається умовною, 
так як при збігу певних факторів та обставин 
поліморфізми можуть змінювати свою адаптивну 
роль на патогенну.

 Такими факторами або провокаторами (тригерами) є:
 НЕАДЕКВАТНЕ ХАРЧУВАННЯ; 
 ІНФЕКЦІЇ;
 ТРАВМИ;
 ОПЕРАЦІЇ;
 ПАЛІННЯ.

Гомоцистинурії, порушення метилювання, дефіцит 

фолатів представлені нозологічними одиницями

ГОМОЦИСТИНУРІЇ:
 Цистатіонін бета-сінтази недостатність (CBS);
 Метилентетрагідрофолат редуктази недостатність 

(MTHFR);
 Комбінована гомоцистинурія та метилмалонова ацидурія, 

тип С (CbI C);
 Комбінована гомоцистинурія та метилмалонова ацидурія, 

тип D (Cbl D);
 Метіонін синтази редуктази недостатність (Cbl Е);
 Комбінована гомоцистинурія та метилмалонова ацидурія, 

тип F (Cbl F);
 Метіонін синтази недостатність (Cbl G);
 Комбінована гомоцистинурія та метилмалонова ацидурія, 

тип J (Cbl J).



21Клінічна генетика і перинатальна діагностика, вип. 1, 2013

ДЕФЕКТИ МЕТИЛЮВАННЯ

 Метіонін аденозілтрансферази 
недостатність I/I 11(MAT)

 Гліцин N-метилтрансферази 
недостатність (GNMT);

 S-аденозілгомоцистеїн 
гідролази недостатність 
(SAHH);

 Аденозин кінази недостатність 
(ADK).

ДЕФЕКТИ ФОЛАТІВ

 Метилентетрагідрофолат 
дегідрогенази недостатність 
(MTHFD).

 Вікова мальабсорбція фолатів 
(GFT).

 Формімінотрансферази 
недостатність (FCTD).
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У 90 % випадків конфлікти 
між пацієнтом і лікарем 
виникають через недостатність 
комунікативних навичок лікаря.

Етичні  питання в генетиці мають 

самий гострий характер тому що:

1. “Моральність” не встигає за технічним  
прогресом.

2.  Генетика залишається “забороненою” 
темою, з точки зору моралі, незважаючи 
на те, що багаточисельні питання 
медицини можуть бути вирішеними 
тільки з генетичних позицій.
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Проведенню пренатальної діагностики спадкових хвороб 

повинне передувати медико-генетичне консультування сім´ї

ЕТИЧНІ ПРАВИЛА ЦЬОГО ПРОЦЕСУ:

1. Медико-генетична допомога та пренатальна діагностика 
повинні бути в рівній мірі доступні усім.

2. Інвазивна пренатальна діагностика повинна надаватися 
тим, хто її потребує.

3. Пренатальна діагностика повинна бути добровільною.

4. Сім′я повинна бути підготовленою до народження дитини 
із спадковою патологією.

5. Лікар забов′язаний роз'яснити жінці результати 
пренатальної діагностики.

6. Прийняття рішення залишається за сім′єю.

Етичні і деонтологічні проблеми 

пренатальної діагностики:

Відповідальність лікаря за точність складного 
діагнозу;

Ймовірний ризик переривання вагітності;

Ускладнення інвазивних методів ПД – біопсії 
амніона, хоріона, плаценти;

Рішення про переривання вагітності;

Виникнення морально-психологічних проблем в 
сім′ї як наслідок отримання інформації про 
спадкову патологію у плода.  
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Зростання актуальності етичних проблем в 

клінічній генетиці та ПД зумовлені:

1. Зростаючим обсягом форм і методів ПД та 
передімплантаційної діагностики СХ;

2. Запровадження новітніх сучасних технологій 
ранньої діагностики СХ у тому числі і на 
передімплантаційному етапі;

3. Поширенням та високим рівнем досліджень з 
генної інженерії (визначення мутацій, розробка 
підходів до генотерапії із використанням генних 
конструкцій, вірусних векторів).

Продовження

4. Підвищенням можливостей медико-
генетичного консультування за рахунок 
гетерозиготного носійства, поширення 
методів екстракорпорального запліднення, 
маніпуляцій із культурою клітин, 
запліднення in vitro;

5. Зростанням екологічної напруженості в 
оточуючому середовищі та проблеми 
охорони генетичної інформації від 
негативних факторів.



25Клінічна генетика і перинатальна діагностика, вип. 1, 2013

НОВІ МОРАЛЬНО-ЕТИЧНІ ТА ДЕОНТОЛОГІЧНІ 

ПРОБЛЕМИ ПОВ'ЯЗАНІ ІЗ:

  Зростанням масовості використання високих медичних і 
генетичних технологій;

 Комерціалізацією медико-генетичної допомоги дітям із 
спадковою патологією та їх сім′ям;

 Формуванням батьківських асоціацій із різними СХ;
 Поступовим зростанням матеріального забезпечення 

наукових досліджень та використання 
високотехнологічних видів допомоги дітям із СХ 
(виділення коштів для діагностики, лікування і вирішення 
соціальних проблем).

Н.П. Бочков (2001) вказував на етичні проблеми 
дотримання чотирьох ПРИНЦИПІВ біоетики в 
медичній генетиці: 

 роби благо, 
 не нашкодь,
 автономія особистості,
 справедливість,
і трьох ПРАВИЛ: 
 правдивість, 
 конфіденційність, 
 інформовану згоду.
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ПРИНЦИП «РОБИ БЛАГО»

Залежить від етичних принципів суспільства, що 
визначають приоритет блага конкретного 
індивіда чи блага групи людей, суспільства в 
цілому. 

Саме на цій підставі в США, Данії, Швеції, 
Німеччині та інших країнах виникли євгенічні 
програми насильницької стерилізації пацієнтів з 
відхиленнями в розумовому і фізичному 
розвитку, було стерилізовано понад півмільйона 
людей. 

Сучасні принципи біоетики зобов'язують шукати 
компроміс між інтересами суспільства і індивіда.

ПРИНЦИП «НЕ НАШКОДЬ»

 Особливо важко дотримуватися при 
проведенні клінічних випробувань генної 
терапії і нових ліків. 

 Обов'язковість груп порівняння ставить перед 
лікарем важке завдання - чому одного 
пацієнта треба лікувати допустимо високо 
ефективними ліками, а іншого - позбавляти 
можливості більш якісного лікування?
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ПРИНЦИП 

«АВТОНОМНОСТІ ОСОБИСТОСТІ»

Визнання свободи і гідності пацієнтів: у разі 
згоди на будь-які втручання (у тому числі 
публікацію фотографій і т. д.), може легко 
порушуватися лікарем – генетиком при 
передачі зразків ДНК за запитом, 
збереженням і розмноженням клітин і т.і.

ПРИНЦИП «СПРАВЕДЛИВОСТІ»
Не може бути реалізований як рівна доступність медико-

генетичної допомоги через систему державної охорони 
здоров'я, з одного боку, і моральної виправданості 
нерівності рівня медико-генетичної допомоги в 
приватному секторі охорони здоров'я, обумовленого 
ринковими відносинами, - з іншого. 

Принцип справедливості відноситься і до розподілу 
суспільних ресурсів між поколіннями, які вже живуть, і 
майбутніх. 

Н. П. Бочков справедливо написав: «важко припустити, що 
буде коли-небудь прийнятий принцип безумовного 
пріоритету прав та інтересів майбутньої людини перед 
правами та інтересами людей, які вже живуть».
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 Як вчинити, якщо дотримання 
конфіденційності не співпадає з 
дотриманням принципу «роби благо» або 
вирішити питання про проведення 
конкретного клінічного випробування? 

 Саме тому для прийняття рішення 
лікарем в складних моральних випадках 
потрібна підтримка колег або висновок 
етичного комітету при установі.

 Пренатальна діагностика може вважатися 
морально виправданою, якщо вона 
націлена на лікування виявлених недуг 
на можливо ранніх стадіях, а також на 
підготовку батьків до особливого 
піклування про хвору дитину. 

 Абсолютно неприпустимо застосування 
методів пренатальної діагностики з 
метою вибору бажаної для батьків статі 
майбутньої дитини.
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З метою подолання існуючих проблем пренатальної діагностики в ХСМГЦ в 1998 
році відкритий центр допологового виховання дітей. Аналогічні центри в той час 

вже існували у Великій Британії і у Франції.

Центр допологового виховання дітей

Кількість сімей, які пройшли допологове 

виховання в ХСМГЦ з 2000 по 2013 рік 

№ 
п/п

Рік Кількість сімей

1 2000 21

2 2001 48

3 2002 37

4 2003 55

5 2004 68

6 2005 59

7 2006 64

8 2007 188

9 2008 164

10 2009 240

11 2010 181

12 2011 192

13 2012 175

14 2013 151

За 13 років 

допологового 

виховання Центр 

відвідало 1643 сім′ї. З 

них народилося – 1432 

здорових дитини. 
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o Знайомство з внутрішньоутробним 
розвитком дитини;

o Знайомство з психологічним 
станом дитини;

o Комплекс вправ, які направлені на 
фізичну підготовку вагітної до 
пологів;

o Виховання глибокого контакту між 
батьком, матір'ю і плодом через 
черевну стінку (за допомогою 
дотику, розмови, телекомунікації);

ПРОГРАМА «ДОПОЛОГОВЕ ВИХОВАННЯ ДІТЕЙ»ПРОГРАМА «ДОПОЛОГОВЕ ВИХОВАННЯ ДІТЕЙ»ПРОГРАМА «ДОПОЛОГОВЕ ВИХОВАННЯ ДІТЕЙ»ПРОГРАМА «ДОПОЛОГОВЕ ВИХОВАННЯ ДІТЕЙ»

o Розвиток інтелектуальної сфери 
плоду шляхом музичного та мовного 
звернення, хорового співу, читання 
віршів, що виховує в дитині почуття 
прекрасного, допомагає досягти 
внутрішнього стану гармонії, 
покращує самопочуття матері, 
заспокійлево діє на плід, підвищує 
здатність майбутньої дитини до 
адаптації;

o Емоційна підтримка жінки на 
позитивний настрій під час 
вагітності та пологів, забезпечення 
нормального перебігу пологів;

o Створення позитивної емоційної 
сфери плоду через сприйняття 
колірного зображення під час 
малювання матір'ю.
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1) Діалог з малюком встановлює міцний 
внутрішній зв'язок між батьками і 
дитиною.

2) Спілкування з малюком під час 
вагітності допомагає прокинутися 
материнському інстинкту і сприяє 
формуванню лактаційного нейро-
гормонального рефлексу.

3) Бесіди з малюком, дозволяють 
підготувати і налаштувати його на 
пологи, так як він є рівноправним 
учасником акту свого народження.

4) Найголовнішим для розвитку дитини 
в утробі матері є встановлення 
системи взаємовідносин, так як мама є 
«Всесвітом» для своєї дитини.

•ВИСНОВКИ

Женевська декларація Всесвітньої медичної асоціації

Вступаючи в члени медичної спільноти зобов'язані:
 присвятити своє життя служінню ідеалам гуманності;
 віддавати своїм вчителям повагу і подяку;
 виконувати свій професійний обов'язок по совісті і з гідністю;
 здоров'я пацієнта буде найпершою винагородою;
 поважати довірені секрети, навіть після смерті пацієнта;
 підтримувати всіма силами честь і шляхетні традиції медичного 

співтовариства;
 колеги стануть братами і сестрами;
 не дозволяти статі або віку, хворобі або недієздатності, 

віросповіданню, етнічній чи національній клановості, партійно-
політичній ідеології, расовій приналежності, сексуальній орієнтації чи 
соціальному стану встати між виконанням своїх обов′язків і 
пацієнтом;

 проявляти найвищу повагу до людського життя з моменту її зачаття і 
ніколи, навіть під загрозою, не використовувати свої медичні знання 
на шкоду нормам гуманності;

 прийняти на себе ці зобов'язання урочисто, вільно і чесно.
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Дякую за 

увагу!


