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Результати досліджень та їх обговорення. У хворих на ДСР встановлено асоціацію мутацій гена 
TGFBI з клінічними проявами ДСР: решітчастої І типу (Arg124Cys), ІІІ типу (Hіs626Arg), І/ІІІа типу 
(Thr538Arg), вузликової І типу (Arg555Trp) та Тіля-Бенке (Arg555Gln). Ідентифіковано раніше неопи-
сану нуклеотидну транзицію с.1673T>C, яка призводить до заміни Leu558Pro в білку TGFBI. Частота 
носіїв алелю -174C гена IL6 в групі без РЕ (50 %) достовірно нижче порівняно з групою з РЕ(78,0%). 
Частота генотипу -592СС гена IL10 достовірно нижче в групі пацієнтів з РЕ (51,8%) порівняно з по-
пуляційним контролем (67,3 %). Носії алеля -781C гена IL8 з ДСР мають вп’ятеро вищий ризик роз-
витку РЕ (OR=5, 208; CI 95%: 1,282 - 21,16). 

Висновки. Вперше визначено спектр мутацій гена TGFBI, які спричинюють спадкові дистрофії 
строми рогівки у пацієнтів з України. Ідентифіковано нову мутацію Leu558Pro в гені TGFBI у паці-
єнтів з атипічною дистрофією строми рогівки. Алелі -174C гена IL6 та -781C гена IL8 можуть роз-
глядатися як генетичні маркери ризику розвитку рецидивуючих ерозій у пацієнтів зі спадковими 
дистрофіями строми рогівки.
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Вступ. На сьогоднішній день в структурі перинатальної та малюкової смертності новонародже-
них множинні вроджені вади розвитку (МВВР) займають одне із провідних місць. По даним ВООЗ,  
в світі щорічно народжується 4-6 % дітей з вродженими вадами розвитку, летальність при яких скла-
дає 30-40 %. Часто причиною виникнення МВВР є наявність незбалансованих перебудов хромосом 
у дитини, які виникають спонтанно, або успадковуються від батьків – носіїв збалансованих трансло-
кацій.   

 Щорічно загальна кількість звернень в СМГЦ становить біля 14000, включаючи дітей –більше 
35 %; 10,2 % – це діти віком до одного року. Серед усіх пацієнтів, які направляються на цитогенетич-
не обстеження в СМГЦ, більше 30 % складають пацієнти першого року життя (госпітальна вибірка), 
які знаходилися на стаціонарному лікуванні в різних відділеннях лікарні (53,4 %) та амбулаторні 
хворі (46,6 %). При проведенні медико-генетичного консультування (МГК)  пацієнтам з МВВР та 
підозрою на хромосомну  патологію (16 %) було назначено каріотипування. 

Результати та обговорення. На цитогенетичне обстеження за період з 2008 до 2012 рр. було направ-
лено 88 дітей віком до одного року з підозрою на хромосомну патологію, які проживають в різних 
областях України. Серед них в 11 % випадків була виявлена незбалансована хромосомна патологія,  
а в 2 % мав місце хромосомний поліморфізм у вигляді 1qh+, 9ph. 

Виявлена хромосомна патологія була у вигляді делецій в різних хромосомах: del(8)(q13→q22), 
del(11)(q24→qter), del(2)(q37.3), del(X)(q23→qter); в одному випадку – add(5)(?::q35→pter), а також 
один випадок дицентричної хромосоми – dic(9;10)(p24;q26). Незбалансовані хромосомні перебудови 
у вигляді синдромів діагностовано у 2,3% випадків, а саме: синдром «котячого крику» - del(5)(p15.1→
pter) та мозаїчного варіанту синдрому Клайнфельтера, уточненого FISH-методом – nuc ish mos 
49,XXXXY(DXZ1×4,DYZ1×1)[446]/48,XXXY(DXZ1×3,DYZ1×1)[49]/47,XXY(DXZ1×2,DYZ1×1)[5]. 
Серед успадкованих від батьків хромосомних аномалій мали місце такі випадки: 1. Каріотип дити- 
ни – 46,XY,der(1)t(1;11)(1pter-1q44::11q24-qter)mat, утворений збалансованою транслокацією мате-
ринського походження: 46,XX,t(1;11)(1q44;11q24). 2. Каріотип дитини – 46,ХY,der(11)t(4;11)(p13;q2-
5)pat, утворений збалансованою транслокацією батьківського походження 46,ХY,t(4; 11)(p13; q25).

Висновок. При проведенні МГК дітей з МВВР та підозрою на хромосомну патологію не достат-
ньо використання стандартного цитогенетичного методу для верифікації діагнозу. Ефективність 
консультування та якість діагностики буде залежати від змоги застосування високочутливих молеку-
лярно-цитогенетичних та молекулярно-генетичних методів — CGH, arrayCGH та ПЛР.


