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

ЗНАЧЕННЯ СОНОГРАФІЇ ДЛЯ ДІАГНОСТИКИ МУКОВІСЦИДОЗУ

Гончаренко Н. І., Лук’янова І. С., Тарасюк Б. А.* 
ДУ «Інститут педіатрії, акушерства і гінекології НАМН України» 

ДУ «Інститут ядерної медицини та променевої діагностики НАМН України», м.Київ*

Вступ. Муковісцидоз (МВ, CF; OMIM:219700) - спадкова поліорганна патологія, зумовлена му-
тацією в гені трансмембранного регулятора провідності CFTR. На сьогодняшній день в усьому сві-
ті профілактика спадкових хвороб має велике медико-соціальне значення. Своєчасна діагностика, 
ранній початок комплексного лікування, активне диспансерне спостереження хворих дозволяють 
уповільнити ранню інвалідизацію дітей та збільшити тривалість життя.

Мета визначити значення ехографії привушної залози для оцінки стану залозистих органів при 
захворюванні на муковісцидоз. 

Матеріали і методи дослідження. Проведено обстеження 32 пацієнтів, з них – 12 пацієнтів (віком 
від 4 до 11 років), хворих на муковісцидоз та 20 дітей (віком від 3 до 12 років) – група контролю. До-
слідження проводилось на ультразвукових приладах “Sonoline G-40”, “Acuson X3000 PE” (“Siemens”, 
Німеччина) з використанням лінійного датчика VF10-5 МГц. Вивчали пошарові зрізи паренхіми 
привушних залоз, що дозволило отримати чітке зображення як поверхневих, так і глибоких відділів 
залози. Оцінювали ехографічні показники стану поверхні та текстури паренхіми привушної залози: 
стан капсули, контури залози, структура та ехогенність, наявність додаткових включень. 

Результати та їх обговорення. При ультразвуковому дослідженні у дітей групи контролю привуш-
ні залози мали рівний контур, однорідну структуру, середню ехогенность, капсула не візуалізувалась, 
додаткові утвори не виявлялись. У 50 відсотків пацієнтів основної групи (4 пацієнти з легким ступе-
нем тяжкості, 2 пацієнти – з середнім ступенем) виявлено підвищення ехогенності залози, неодно-
рідність структури з крапчатими гиперехогенними включеннями, контури рівні, капсула не візуалі-
зувалась. У 33,3 % (4 дітей із середнім ступенем тяжкості) додатково виявлені лінійні гіперехогенні 
включення. У 16,7% (2 дітей із високим ступем тяжкості) привушні залози мали неоднорідну струк-
туру, підвищену ехогенність, ущільнену капсулу та нерівні контури. Виявлені ехографічні показники 
позитивно корелювали з показниками потової проби.

Висновки. УЗД  привушних залоз може бути використане як допоміжний критерій оцінки ура-
ження залозистих органів при захворювання на муковісцидоз. 
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Вступ. Останнім часом значного прогресу було досягнуто в дослідженнях асоціації варіацій чис-
ла копій генів (CNV – copy nubber variation) з розвитком різних неврологічних захворювань завдя-
ки впровадженню новітніх технологій кількісного повногеномного аналізу, в т.ч. порівняльної по-
вногеномної гібридизації (CGH-аналіз). За результатами CGH аналізу було описано низку нових  
неврологічних та нейропсихічних синдромів, до розвитку яких призводять геномні реорганізації 


