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ÄÎ ÏÐÎÁËÅÌÈ ÏÎÑÒÀÍÎÂÊÈ Ä²ÀÃÍÎÇÓ
ÑÈÍÄÐÎÌÓ ØÅÐÅØÅÂÑÜÊÎÃÎ-
ÒÅÐÍÅÐÀ

Ðåçþìå. Ïàòîãíîì³÷íèìè îçíàêàìè ñèíäðîìó Øåðåøåâñüêîãî-

Òåðíåðà º: íèçüêîðîñë³ñòü, øèðîêà ãðóäíà êë³òêà, ã³ïåðòåëîðèçì

ñîñê³â, óðîäæåíèé ë³ìôàòè÷íèé íàáðÿê êèñòåé òà ñòîï. Â îñíîâ³

çàõâîðþâàííÿ ìàº ì³ñöå ïàòîëîã³÷íèé íàá³ð õðîìîñîì ³ç äåô³öè-

òîì îäí³º¿ Õ-õðîìîñîìè. Ä³òè íèçüêîãî çðîñòó ç äèñãåíåç³ºþ

ãîíàä, ÿê ãðóïà ðèçèêó ùîäî ñèíäðîìó Øåðåøåâñüêîãî-Òåðíåðà,

ïîòðåáóþòü êîìïëåêñíîãî êë³í³÷íî-ãåíåàëîã³÷íîãî òà öèòîãåòå-

òè÷íîãî îáñòåæåííÿ ç ìåòîþ ðàííüî¿ ä³àãíîñòèêè äàíî¿ ïàòî-

ëîã³¿.

Êëþ÷îâ³ ñëîâà:  ä³òè, ñèíäðîì

Øåðåøåâñüêîãî-Òåðíåðà, íèçüêèé

çð³ñò, äèñãåíåç³ÿ ãîíàä.

Âñòóï

Ó ïåä³àòðè÷í³é ïðàêòèö³ çóñòð³÷àþòüñÿ ãåíå-
òè÷íî ãåòåðîãåíí³ ïàòîëîã³÷í³ ñòàíè, ÿê³ êë³í³÷íî
ïðîÿâëÿþòüñÿ íèçüêèì çðîñòîì òà ã³ïîãîíà-
äèçìîì. Çíàííÿ ãåíåçó òà êë³í³÷íî¿ ñèìïòî-
ìàòèêè ïàòîëîã³¿, ùî õàðàêòåðèçóºòüñÿ íèçüêî-
ðîñë³ñòþ òà äèñãåíåç³ºþ ãîíàä, º íåîáõ³äíèì äëÿ
÷³òêî¿ îð³ºíòàö³¿ â äèôåðåíö³éíî-ä³àãíîñòè÷íèõ
àñïåêòàõ îêðåìèõ íîçîëîã³÷íèõ ôîðì, ïðèçíà÷åíí³
àäåêâàòíîãî ë³êóâàííÿ òà åôåêòèâíîãî ìåäèêî-
ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ. Íàéóñï³øí³øîþ º
ä³àãíîñòèêà ñïàäêîâèõ çàõâîðþâàíü, ÿê³ ìàþòü
ñïåöèô³÷í³ îñîáëèâîñò³ ôåíîòèïó. Äî òàêèõ çàõ-
âîðþâàíü, íàñàìïåðåä, íàëåæèòü ñèíäðîì Øåðå-
øåâñüêîãî-Òåðíåðà.

Ñèìïòîìîêîìïëåêñ, ùî ïîºäíóº íèçüêîðîñ-
ë³ñòü ³ç äèñãåíåç³ºþ ãîíàä, áóâ â³äì³÷åíèé ùå
Ðîáåðòîì Ðåññëå â 1922 ðîö³ òà íàçâàíèé íèì
"ñåêñîãåííîþ êàðëèêîâ³ñòþ". Äåòàëüí³øå ñèíä-
ðîì íèçüêîðîñëîñò³, ñòàòåâîãî ³íôàíòèë³çìó, êðè-
ëîâèäíèõ ñêëàäîê íà øè¿ òà âàëüãóñíî¿ äåôîðìàö³¿
ë³êòüîâèõ ñóãëîá³â îïèñàâ ó ñåìè æ³íîê Ãåíð³
Òåðíåð â 1938 ðîö³. Ó 1959 ðîö³ Ford òà ñï³âàâòîðè
âïåðøå âèÿâèëè ïîðóøåííÿ â ñêëàä³ ñòàòåâèõ
õðîìîñîì, à ñàìå - â³äñóòí³ñòü îäí³º¿ Õ-õðî-
ìîñîìè, õàðàêòåðíå äëÿ äàíîãî ñèíäðîìó.
Á³ëüø³ñòü çàðîäê³â ç êàð³îòèïîì 45,Õ0 (³ñòèííà
ìîíîñîì³ÿ) ãèíóòü âíóòð³øíüîóòðîáíî, òîìó
ïîøèðåí³ñòü ïàòîëîã³¿ ñåðåä íîâîíàðîäæåíèõ
ä³â÷àòîê ñòàíîâèòü ò³ëüêè 1:2500-5000 [1, 2]. Â
êë³í³÷í³é ïðàêòèö³, ìîæóòü çóñòð³÷àòèñÿ âèïàäêè,
íåòèïîâ³ äëÿ "êëàñè÷íîãî" âàð³àíòà. Öå ïîÿñ-
íþºòüñÿ ³ñíóâàííÿì ìåíø ïîøèðåíèõ ãåíåòè÷íèõ
ôîðì ñèíäðîìó: ìîçà¿÷íî¿ ôîðìè ìîíîñîì³¿
(êàð³îòèï 46,ÕÕ/45,Õ0 àáî 46,ÕÓ/45,Õ), íåïîâíî¿
ìîíîñîì³¿ çà Õ-õðîìîñîìîþ (³çîõðîìîñîìà Õ
àáî äåëåö³ÿ ÷àñòèíè Õ-õðîìîñîìè), ÿê³ ïåðå-
á³ãàþòü ëåãøå. Íàé÷àñò³ø³ îçíàêè çàõâîðþâàííÿ
- íèçüêîðîñë³ñòü òà äèñãåíåç³ÿ ãîíàä. Àëå õàðàê-
òåðí³ òàêîæ àíîìàë³¿ ñåðöåâî-ñóäèííî¿, ê³ñòêîâî¿,

ñå÷îâèä³ëüíî¿ òà ³íøèõ ñèñòåì [3, 4, 5]. Öå ïðèç-
âîäèòü äî òîãî, ùî áàòüêè çâåðòàþòüñÿ äî ë³êà-
ð³â ð³çíîãî ôàõó, òîìó îá³çíàí³ñòü ë³êàð³â ó ïèòà-
ííÿõ ïîñòàíîâêè ä³àãíîçó ñèíäðîìó Øåðåøåâñü-
êîãî-Òåðíåðà º àêòóàëüíîþ.

Ìåòà äîñë³äæåííÿ

Âèçíà÷èòè êë³í³êî-ôåíîòèïîâ³ òà öèòîãåíåòè÷í³
õàðàêòåðèñòèêè ñèíäðîìó Øåðåøåâñüêîãî-Òåð-
íåðà â ×åðí³âåöüê³é îáëàñò³.

Ìàòåð³àë ³ ìåòîäè

Îáñòåæåíî 9 ä³òåé ³ç ñèíäðîìîì Øåðåøåâñü-
êîãî-Òåðíåðà, â³êîì 3-15 ðîê³â, ÿê³ çíàõîäèëèñÿ íà
ë³êóâàíí³ â åíäîêðèíîëîã³÷íîìó â³ää³ëåíí³ ÎÄÊË
ì. ×åðí³âö³. Âèêîðèñòàíî êë³í³êî- ãåíåàëîã³÷íèé,
ñèíäðîìîëîã³÷íèé àíàë³ç, öèòîãåíåòè÷íå îáñòå-
æåííÿ, çàãàëüíîêë³í³÷í³ òà ñòàòèñòè÷í³ ìåòîäè.

Îáãîâîðåííÿ ðåçóëüòàò³â äîñë³äæåííÿ

Íàé÷àñò³øîþ ïðè÷èíîþ, ç ÿêî¿ ïðîâîäèëîñÿ
îáñòåæåííÿ ç ïîäàëüøîþ êîíñóëüòàö³ºþ åíäîê-
ðèíîëîãà òà ãåíåòèêà, áóëî â³äñòàâàííÿ ó ô³çè÷-
íîìó ðîçâèòêó, çîêðåìà, íèçüêîðîñë³ñòü.

Ðîäîâ³ä, äàí³ ïðî ñòàí çäîðîâ'ÿ áàòüê³â: ñïàä-
êîâ³ñòü ïî ìàòåðèíñüê³é òà áàòüê³âñüê³é ë³í³ÿõ íå
îáòÿæåíà, âèïàäêè íèçüêîðîñëîñò³ â ðîäèí³
â³äñóòí³. Íå âèçíà÷åíî êîðåëÿö³éíèõ çâ'ÿçê³â ì³æ
â³êîì ìàòåð³ òà âèíèêíåííÿì ñèíäðîìó Øåðå-
øåâñüêîãî Òåðíåðà ó äèòèíè. Ïåðåá³ã âàã³òíîñò³ ó
ìàòåð³ áóâ óñêëàäíåíèé ó 78% âèïàäê³â (çàãðîçà
ïåðåðèâàííÿ, ÔÏÍ, áàãàòîâîääÿ, ãåñòîçè âàã³ò-
íîñò³, ï³ºëîíåôðèò, îæèð³ííÿ, ïåðñèñòóþ÷³
ÒORCH-³íôåêö³¿). Ó äâîõ âèïàäêàõ áóëè çàï³-
äîçðåí³ óðîäæåí³ âàäè ðîçâèòêó ïëîäó ïðè ÓÇÄ,
àëå îäíà æ³íêè â³äìîâèëàñÿ â³ä ïåðåðèâàííÿ âà-
ã³òíîñò³, ó ³íøî¿ - ä³àãíîç âñòàíîâëåíî ï³ñëÿ 22
òèæíÿ ãåñòàö³¿.

Ôåíîòèïîâ³ õàðàêòåðèñòèêè ä³òåé âêëþ÷àëè:
íèçüêèé çð³ñò ó ìåæàõ 3-10 ïåðöåíòèë³â â³äïî-
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â³äíîãî â³êó(100%); íèçüêà ìåæà ðîñòó âîëîññÿ
íà ïîòèëèö³ (89%); øèðîêà ãðóäíà êë³òêà ³ç øèðî-
êî ðîçñòàâëåíèìè ñîñêàìè (78%); êîðîòêà øèÿ
(44%); äåôîðìîâàí³ âóøí³ ðàêîâèíè (44%) òà ¿õ
íèçüêå ðîçòàøóâàííÿ (67%); âóçüê³, âèïóêë³, ç ãëè-
áîêèì í³ãòüîâèì ëîæåì í³ãò³ (67%); ãîòè÷íå ï³ä-
íåá³ííÿ (55%); ïòåðèã³óì (êðèëîâèäí³ ñêëàäêè íà
øè¿) - 33%. Ó 1 äèòèíè âèçíà÷åíî íàÿâí³ñòü ÷è-
ñåëüíèõ íåâóñ³â, ÿê³ ç'ÿâèëèñÿ ó 4 ð³÷íîìó â³ö³.
Ïðè ÓÇÄ îðãàí³â ìàëîãî òàçó ó 78% âèïàäê³â
âèÿâëåíî  ã³ïîïëàç³þ ìàòêè òà ïðèäàòê³â. Ó 44%
âèïàäê³â ä³àãíîñòîâàíî óðîäæåí³ âàäè ñåðöÿ: ñåï-
òàëüí³ âàäè ó 3 âèïàäêàõ (33%), êîàðêòàö³þ àîðòè
- îäíîìó âèïàäêó. Âàäè ñå÷îñòàòåâî¿ ñèñòåìè,
çîêðåìà, ïîäâîºííÿ íèðêîâî¿ ìèñêè òà ï³äêî-
âîïîä³áíà íèðêà, ñïîñòåð³ãàëèñÿ ó 44% õâîðèõ.
Îäíó ³ç îñíîâíèõ ä³àãíîñòè÷íèõ îçíàê - óðîä-
æåíèé ë³ìôàòè÷íèé íàáðÿê êèñòåé òà ñòîï, ùî
äîçâîëÿº çàï³äîçðèòè ñèíäðîì Øåðåøåâñüêîãî-
Òåðíåðà ùå â ïîëîãîâîìó áóäèíêó â íàøîìó
äîñë³äæåíí³ íå â³äì³÷åíî. Àíîìàë³¿ îïîðíî-ðóõîâî¿
ñèñòåìè â îáñòåæåíèõ ä³òåé ïðåäñòàâëåí³ ê³ôîñ-
êîë³îçîì (33%); äâîá³÷íîþ ïëîñêîñòîï³ñòþ
(22%); ù³ëèíîþ ì'ÿêîãî òà òâåðäîãî ï³äíåá³ííÿ
(11%), ïîðóøåííÿì ðÿäíîñò³ çóá³â (11%). Ïîðó-
øåííÿ ç³ ñòîðîíè ÖÍÑ âêëþ÷àëè êîãí³òèâíó íå-
äîñòàòí³ñòü (44% âèïàäê³â) òà ïðîÿâè í³÷íîãî
åíóðåçó (11%).  Îïèñàíî îôòàëüìîëîã³÷í³ çì³íè
(ñïàçì àêîìîäàö³¿ òà ì³îï³ÿ); ïîðóøåííÿ ôóíêö³¿
ùèòîïîä³áíî¿ çàëîçè.

Ó âñ³õ ä³òåé ä³àãíîç âåðèô³êîâàíî çà äîïî-
ìîãîþ äîñë³äæåííÿ êàð³îòèïó: ó 6 ä³â÷àò (67%)
âèÿâëåíî ³ñòèííó ìîíîñîì³þ ïî Õ-õðîìîñîì³; ó 3
(33%) - ìîçà¿÷íó ôîðìó ìîíîñîì³¿ (46,ÕÕ/45,Õ0).

Âñòàíîâëåííÿ ä³àãíîçó äî ïåð³îäó ñòàòåâîãî
äîçð³âàííÿ äàëî çìîãó ïðîâåñòè ä³â÷àòêàì åôåê-
òèâíó çàì³ñíó òåðàï³þ ïðåïàðàòàìè ÑÒÃ òà
åñòðîãåíàìè òà ñîö³àëüíó àäàïòàö³þ ó ¿õ ñ³ì'ÿõ.

Âèñíîâêè

Êàðäèíàëüíèìè îçíàêàìè ñèíäðîìó Øåðå-
øåâñüêîãî-Òåðíåðà º íèçüêîðîñë³ñòü òà äèñãåíå-
ç³ÿ ãîíàä. Âñ³ì ä³â÷àòêàì ³ç çàòðèìêîþ çðîñòó
íåç'ÿñîâàíî¿ åò³îëîã³¿ àáî çàòðèìêîþ ïóáåðòàòó
òà â³äñóòí³ñòþ îçíàê, ùî âèêëþ÷àþòü ñèíäðîì
Øåðåøåâñüêîãî-Òåðíåðà íåîáõ³äíî ïðîâîäèòè
äåòàëüíå ÓÇÄ âíóòð³øí³õ òà îðãàí³â ìàëîãî òàçó
³ öèòîãåíåòè÷íå äîñë³äæåííÿ.

Ñïîñòåðåæåííÿ çà õâîðèìè ³ç ñèíäðîìîì Øå-

ðåøåâñüêîãî-Òåðíåðà ïîâèííî ïðîâîäèòèñÿ, â
ïåðøó ÷åðãó, ãåíåòèêàìè, ÿê êîîðäèíàòîðàìè
ñïîñòåðåæåííÿ çà äàíèìè ñ³ì'ÿìè, ùî áóäå
ñïðèÿòè ðàíí³é ä³àãíîñòèö³, àäåêâàòíîìó ë³êó-
âàííþ òà ïîêðàùàííþ ñîö³àëüíî¿ àäàïòàö³¿ õâîðèõ
òà ¿õ ñ³ìåé ³ç çàëó÷åííÿì ôàõ³âö³â ð³çíèõ ïðîô³ë³â
(åíäîêðèíîëîãà, ã³íåêîëîãà, îðòîïåäà òà ³íøèõ
ñïåö³àë³ñò³â).
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Ê ÏÐÎÁËÅÌÅ ÏÎÑÒÀÍÎÂÊÈ ÄÈÀÃÍÎÇÀ
ÑÈÍÄÐÎÌÀ ØÅÐÅØÅÂÑÊÎÃÎ-ÒÅÐÍÅÐÀ

Í.È. Ïèäâûñîöêàÿ

Ðåçþìå. Ïàòîãíîìè÷åñêèå ïðèçíàêè ñèíäðîìà Øåðå-
øåâñêîãî-Òåðíåðà: íèçêîðîñëîñòü, øèðîêàÿ ãðóäíàÿ êëåòêà,
ãèïåðòåëîðèçì ñîñêîâ, âðîæäåííûé ëèìôàòè÷åñêèé îòåê
êèñòåé è ñòîï. Â îñíîâå çàáîëåâàíèÿ èìååò ìåñòî ïàòîëî-
ãè÷åñêèé íàáîð õðîìîñîì ñ äåôèöèòîì îäíîé Õ-õðîìîñîìû.
Â îòäåëüíûõ ñëó÷àÿõ íàáëþäàþòñÿ òîëüêî ìîðôîëîãè÷åñêèå
èçìåíèíèÿ â Õ-õðîìîñîìå. Äåòè íèçêîãî ðîñòà ñ äèñãåíåçèåé
ãîíàä íóæäàþòüñÿ â êîìïëåêñíîì êëèíèêî-ãåíåàëîãè÷åñêîì
è öèòîãåíåòè÷åñêîì èññëåäîâàíèè ñ öåëüþ ðàííåé äèàã-
íîñòèêè äàííîé ïàòîëîãèè.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: äåòè, ñèíäðîì Øåðåøåâñêîãî-
Òåðíåðà, íèçêèé ðîñò, äèñãåíåçèÿ ãîíàä.

TO THE PROBLEM OF TURNER'S SYNDROME
DIAGNOSIS

N.I. Pidvysotska

Abstract. Pathognomonic signs of Turner syndrome are: low
growth, broad chest, nipples hiperteloryzm, congenital lym-
phatic edema of hands and feet. The basis of the disease is a
pathological set of chromosomes with a deficit of one X chro-
mosome. Low growth children with gonadal dysgenesis, as a risk
group for Turner syndrome, require complex, clinically-genea-
logical and cytological examination for early detection of this
disease.

Key words: children, Turner's syndrome, short stature, go-
nadal dysgenesis.
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