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ÓÄÊ 612.6.05:614.254

ÑÓ×ÀÑÍ² ÏÐÈÍÖÈÏÈ ÒÀ ÏÐÎÁËÅÌÈ
ÌÅÄÈÊÎ-ÃÅÍÅÒÈ×ÍÎÃÎ ÊÎÍÑÓËÜÒÓ-
ÂÀÍÍß

Ðåçþìå. Âèñâ³òëåí³ ñó÷àñí³ ìîæëèâîñò³, ïðîáëåìè òà ïåðñïåê-

òèâè ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ. Êîíöåïòóàëüíîþ

îñíîâîþ îðãàí³çàö³¿ ìåäèêî-ãåíåòè÷íî¿ ñëóæáè ä³òÿì ñë³ä

ââàæàòè ìàêñèìàëüíå âèêîðèñòàííÿ äîñÿãíóòèõ ìîæëèâîñòåé

ä³àãíîñòèêè, ë³êóâàííÿ òà ïîïåðåäæåííÿ ñïàäêîâî¿ òà óðîä-

æåíî¿ ïàòîëîã³¿. Ìåäèêî-ãåíåòè÷íà äîïîìîãà ä³òÿì ïîâèííà

áóòè çàáåçïå÷åíà íà âñ³õ åòàïàõ - â³ä âèÿâëåííÿ ñïàäêîâèõ õâîðîá

äî ¿õ ë³êóâàííÿ â ñïåö³àë³çîâàí³é êë³í³ö³, íàñòóïíîãî ñèñòåìà-

òè÷íîãî äèñïàíñåðíîãî ñïîñòåðåæåííÿ òà ïðîâåäåííÿ ãåíåòè÷-

íîãî (ïðîñïåêòèâíîãî àáî ðåòðîñïåêòèâíîãî) êîíñóëüòóâàííÿ

ñ³ìåé.

Êëþ÷îâ³ ñëîâà: ñïàäêîâà ïàòî-

ëîã³ÿ, ïðîáàíä, ìåäèêî-ãåíåòè÷íå

êîíñóëüòóâàííÿ.

Âñòóï

Ñïàäêîâà òà âðîäæåíà ïàòîëîã³ÿ çàéìàº îäíå
ç ÷³ëüíèõ ì³ñöü â ñòðóêòóð³ çàõâîðþâàíîñò³ òà
ñìåðòíîñò³ íàñåëåííÿ. Çà äàíèìè ÂÎÎÇ ùîð³÷íî
íàðîäæóºòüñÿ áëèçüêî 8 ìëí. íîâîíàðîäæåíèõ ç
óðîäæåíèìè âàäàìè ðîçâèòêó, õðîìîñîìíèìè òà
ãåííèìè çàõâîðþâàííÿìè. Áëèçüêî 7,5-8% íàñå-
ëåííÿ ïîòðåáóº ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòó-
âàííÿ (ÌÃÊ), âêëþ÷àþ÷è ïðîñïåêòèâíå êîíñóëü-
òóâàííÿ [6].

Ñïàäêîâ³ çàõâîðþâàííÿ ðîçïîâñþäæåí³ ç ð³ç-
íîþ ÷àñòîòîþ - â³ä 1:10000 (ôåí³ëêåòîíóð³ÿ),
1:3000 (óðîäæåíèé ã³ïîòèðåîç), 1:50 (òàëàñåì³ÿ â
íàâêîëîñåðåäçåìíîìîðñüêîìó ðåã³îí³) äî ñïîðà-
äè÷íèõ âèïàäê³â îêðåìèõ ð³äê³ñíèõ ñèíäðîì³â, ïðè
öüîìó õàðàêòåðíèì º êîëèâàííÿ ÷àñòîòè ïåâíèõ
ñïàäêîâèõ çàõâîðþâàíü ó ð³çíèõ ïîïóëÿö³ÿõ, åòí³÷-
íèõ òà â³êîâèõ ãðóïàõ.

Çàëåæíî â³ä ð³âíÿ ïîðóøåííÿ ãåíåòè÷íî¿ ³í-
ôîðìàö³¿, âèð³çíÿþòü íàñòóïí³ ãðóïè ñïàäêîâî¿
ïàòîëîã³¿:

1) õðîìîñîìí³ ñèíäðîìè, ïðè ÿêèõ çì³íþºòüñÿ
ê³ëüê³ñòü àáî ñòðóêòóðà õðîìîñîì (ñèíäðîì Äàó-
íà, Ïàòàó, Øåðåøåâñüêîãî-Òåðíåðà òîùî);

2) ìîíîãåíí³ çàõâîðþâàííÿ (ìåíäåëþþ÷³ çàõ-
âîðþâàííÿ - ò³, ùî óñïàäêîâóþòüñÿ çã³äíî çàêîí³â
Ìåíäåëÿ: àõîíäðîïëàç³ÿ, àäðåíîãåí³òàëüíèé ñèíä-
ðîì, ìóêîâ³ñöèäîç òîùî);

3) ìóëüòèôàêòîðí³ àáî çàõâîðþâàííÿ ç³ ñïàä-
êîâîþ ñõèëüí³ñòþ, ÿê³ çóìîâëåí³ ïîºäíàíîþ ä³ºþ
ãåíåòè÷íèõ ³ ôàêòîð³â ñåðåäîâèùà òà âêëþ÷àþòü
óðîäæåí³ âàäè ðîçâèòêó (ù³ëèíà ãóáè òà ï³äíå-
á³ííÿ, ï³ëîðîñòåíîç òîùî), íåðâîâ³ òà ïñèõ³÷í³ çàõ-
âîðþâàííÿ (åï³ëåïñ³ÿ, øèçîôðåí³ÿ òîùî), âíóò-
ð³øí³ õâîðîáè ñåðåäíüîãî â³êó (ã³ïåðòîí³÷íà õâî-
ðîáà, áðîíõ³àëüíà àñòìà, ïñîð³àç òîùî);

4) ì³òîõîíäð³àëüí³ çàõâîðþâàííÿ, ïîâ'ÿçàí³ ç

ìóòàö³ÿìè â ÄÍÊ ì³òîõîíäð³é (ñèíäðîìè Ï³ð-
ñîíà, Êåðíñà-Ñåéðà òîùî).

Îêðåìó ãðóïó ñòàíîâëÿòü çàõâîðþâàííÿ ç íåê-
ëàñè÷íèì òèïîì óñïàäêóâàííÿ, çîêðåìà õâîðîáè
³ìïðèíòèíãó, åêñïàíñ³¿ òðèíóêëåîòèäíèõ ïîâòîð³â
òîùî.

²ñíóþòü íàñòóïí³ ï³äõîäè äî ïðîô³ëàêòèêè
ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿: ñ³ìåéíà ïðîô³ëàêòèêà ÷åðåç
ÌÃÊ; ïîïóëÿö³éíà ïðîô³ëàêòèêà, ÿêà ´ðóíòóºòüñÿ
íà ñïåö³àëüíèõ ïðîãðàìàõ ñêðèí³íãó ñïàäêîâèõ
çàõâîðþâàíü, âèÿâëåíí³ ãåòåðîçèãîòíèõ íîñ³¿â
ìóòàíòíèõ ãåí³â, à òàêîæ íà ð³çíèõ ñàí³òàðíî-ã³-
ã³ºí³÷íèõ çàõîäàõ, ñïðÿìîâàíèõ íà âèÿâëåííÿ øê³ä-
ëèâèõ âèðîáíè÷èõ ôàêòîð³â òà íåñïðèÿòëèâèõ
âïëèâ³â íàâêîëèøíüîãî ñåðåäîâèùà. Çàãàëüíîþ
ëàíêîþ îáîõ ï³äõîä³â º ÌÃÊ [6, 9].

²ñòîðè÷í³ äàí³
²íñòèòóò ìåäèêî-ãåíåòè÷íèõ êîíñóëüòàö³é ïî-

÷àâ ôîðìóâàòèñÿ â óñ³õ êðà¿íàõ, â ïåðøó ÷åðãó â
ÑØÀ òà Âåëèêîáðèòàí³¿ ï³ñëÿ Äðóãî¿ ñâ³òîâî¿ â³é-
íè. Âïåðøå äàí³ ïðî òèïè óñïàäêóâàííÿ äåÿêèõ
çàõâîðþâàíü òà éìîâ³ðíîñò³ ¿õ ïîâòîðó â ñ³ì'¿
òðàïëÿþòüñÿ â êíèç³ ëîíäîíñüêîãî ë³êàðÿ

Ä. Àäàìñà "Ô³ëîñîôñüêèé òðàêòàò ïðî ñïàä-
êîâ³ âëàñòèâîñò³ ëþäñüêî¿ ðàñè" (1814). Ïðèíöèïè
ÌÃÊ ó ñó÷àñíîìó ðîçóì³íí³ áóëè âèêëàäåí³ â ñåð³¿
ïóáë³êàö³é àìåðèêàíñüêîãî ãåíåòèêà Øåëäîíà
Ð³äà (1947, 1955), â ÿêèõ â³í ñôîðìóëþâàâ ö³ë³ ³
çàäà÷³, çì³ñò ÌÃÊ òà âèçíà÷èâ éîãî ÿê ñîö³àëüíó
ñëóæáó, ñïðÿìîâàíó íà äîïîìîãó ñ³ì'¿ áåç â³ä-
íîñíîãî âïëèâó íà ñóñï³ëüñòâî òà ïîë³òèêó. Íàñï-
ðàâä³, ïåðøèé êàá³íåò ïî ÌÃÊ áóâ îðãàí³çîâàíèé
ó 1941 ðîö³

Ä. Í³ëîì ó Ì³÷èãàíñüêîìó óí³âåðñèòåò³
(ÑØÀ). Àëå ùå ðàí³øå, íàïðèê³íö³ 20-õ ðîê³â ÕÕ
ñò., â³äîìèé ãåíåòèê òà íåâðîïàòîëîã Ñ.Í. Äàâè-
äåíêîâ âïåðøå â ñâ³ò³ íå ò³ëüêè òåîðåòè÷íî ñôîð-
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ìóëþâàâ, àëå ³ ðåàë³çóâàâ íà ïðàêòèö³ ïðèíöèïè
îðãàí³çàö³¿ ÌÃÊ, ÿê öåíòð³â ïðîô³ëàêòèêè ñïàä-
êîâèõ õâîðîá.

Ðîçâèòîê ÌÃÊ çàãàëüìóâàâñÿ â 30-ò³ ðîêè ÕÕ
ñò. ó çâ'ÿçêó ³ç òèì, ùî ºâãåí³êîþ ñòàëè ïðèêðè-
âàòèñÿ ðåàêö³îíåðè òà ðàñèñòè äëÿ îá´ðóíòóâàííÿ
íåïîâíîö³ííîñò³ îêðåìèõ íàðîä³â òà ñîö³àëüíèõ
ãðóï, ùî ïðèçâåëî â Í³ìå÷÷èí³ äî ãåíîöèäó, ðàñî-
âî¿ äèñêðèì³íàö³¿ òà ââåäåííÿ ïðèìóñîâî¿ ñòå-
ðèë³çàö³¿ ÿê ìåòîäó äëÿ "îçäîðîâëåííÿ ðàñè". Àëå
ç 60-70 ðð. ìèíóëîãî ñòîë³òòÿ â ð³çíèõ êðà¿íàõ
ñïîñòåð³ãàëîñÿ â³äðîäæåííÿ òà ³íòåíñèâíèé ðîç-
âèòîê ÌÃÊ, ùî áóëî ïîâ'ÿçàíî ç óñï³õàìè ìåäè÷-
íî¿ ãåíåòèêè. Â íàø ÷àñ ó ñâ³ò³ íàðàõîâóºòüñÿ
á³ëüøå 1200 ãåíåòè÷íèõ êîíñóëüòàö³é.

Âèçíà÷åííÿ ÌÃÊ
Çà âèçíà÷åííÿì ðîáî÷îãî êîì³òåòó Àìåðè-

êàíñüêîãî òîâàðèñòâà ãåíåòèêè ëþäèíè (1974),
ÌÃÊ - öå "…êîìóí³êàòèâíèé ïðîöåñ, ÿêèé âèð³øóº
ïðîáëåìè ëþäèíè ó çâ'ÿçêó ç âèçíà÷åííÿì ðèçèêó
âèíèêíåííÿ â ðîäèí³ ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿. Öåé ïðî-
öåñ ïîëÿãàº â ñïðîá³ îäíîãî àáî äåê³ëüêîõ
êâàë³ô³êîâàíèõ ñïåö³àë³ñò³â ïîÿñíèòè ïàö³ºíòó àáî
éîãî ñ³ì'¿ ä³àãíîç, òèï óñïàäêóâàííÿ, îñíîâí³ ïðîÿ-
âè, ïåðåá³ã òà äîñòóïíå ë³êóâàííÿ ñïàäêîâîãî çàõ-
âîðþâàííÿ; äîïîìîãòè ñ³ì'¿ ïðèéíÿòè ïðàâèëüíå
ð³øåííÿ â³äíîñíî ðåïðîäóêòèâíî¿ ïîâåä³íêè ç
âðàõóâàííÿì âåëè÷èíè ïîâòîðíîãî ðèçèêó òà
âèáðàòè òàêòèêó â³äïîâ³äíî äî öüîãî ð³øåííÿ,
âðàõîâóþ÷è ñòóï³íü ðèçèêó òà ñ³ìåéíó ìåòó. Òà-
êîæ ãåíåòèê-êîíñóëüòàíò ïîâèíåí äîïîìîãòè ïà-
ö³ºíòó àäàïòóâàòèñÿ äî íàÿâíîñò³ äàíî¿ ïàòîëîã³¿
â ðîäèí³ òà ðèçèêó ïîâòîðåííÿ çàõâîðþâàííÿ".

Ö³ âèçíà÷åííÿ ôîðìóþòü îñíîâí³ çàäà÷³ ÌÃÊ:
âñòàíîâëåííÿ òî÷íîãî ä³àãíîçó ñïàäêîâîãî çàõ-
âîðþâàííÿ; âèçíà÷åííÿ òèïó óñïàäêóâàííÿ çàõâî-
ðþâàííÿ â äàí³é ñ³ì'¿; ðîçðàõóíîê ðèçèêó ïîâòîðó
çàõâîðþâàííÿ â ñ³ì'¿; âèçíà÷åííÿ íàéá³ëüø åôåê-
òèâíîãî ñïîñîáó ïðîô³ëàêòèêè; ðîç'ÿñíåííÿ çì³ñòó
ç³áðàíî¿ òà ïðîàíàë³çîâàíî¿ ³íôîðìàö³¿, ìåäèêî-
ãåíåòè÷íîãî ïðîãíîçó òà ìîæëèâèõ ìåòîä³â ïðî-
ô³ëàêòèêè [2, 5, 7, 8].

ÌÊÃ ç ïðèâîäó îö³íêè ãåíåòè÷íîãî ïðîãíîçó
ïîä³ëÿºòüñÿ íà äâ³ ãðóïè: ïðîñïåêòèâíå ÿê íàé-
á³ëüø åôåêòèâíèé âèä ïðîô³ëàêòèêè óðîäæåíî¿ òà
ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿, êîëè ðèçèê íàðîäæåííÿ õâîðî¿
äèòèíè âèçíà÷àºòüñÿ ùå äî âàã³òíîñò³ àáî íà ðàí-
íüîìó ¿¿ òåðì³í³ (â ðîäèí³ â³äñóòíÿ õâîðà äèòèíà,
àëå ³ñíóº ðèçèê ¿¿ íàðîäæåííÿ) òà ðåòðîñïåêòèâíå
- êîëè éäåòüñÿ ïðî çäîðîâ'ÿ ìàéáóòí³õ ä³òåé ï³ñëÿ
íàðîäæåííÿ õâîðî¿ äèòèíè â ñ³ì'¿.

Äîñòîâ³ðí³ñòü ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî ïðîãíîçó
çàëåæèòü â³ä òî÷íîãî ä³àãíîçó, çíàííÿ äàíèõ ë³-
òåðàòóðè, àäåêâàòíîñò³ âèêîðèñòàííÿ ìåòîä³â
ðîçðàõóíêó ãåíåòè÷íîãî ðèçèêó.

Òî÷íèé ä³àãíîç çàõâîðþâàííÿ º íåîáõ³äíîþ
óìîâîþ äëÿ áóäü-ÿêî¿ êîíñóëüòàö³¿, îñê³ëüêè íà
éîãî îñíîâ³ áàçóºòüñÿ ãåíåòè÷íèé ïðîãíîç äëÿ
âñ³º¿  ñ³ì'¿. Ïðè ñïàäêîâèõ çàõâîðþâàííÿõ ó ïàòî-
ëîã³÷íèé ïðîöåñ âêëþ÷àþòüñÿ ïðàêòè÷íî âñ³ îð-
ãàíè òà ñèñòåìè ëþäèíè, îñê³ëüêè ìóòàíòí³ ãåíè
ìîæóòü àâòîíîìíî åêñïðåñóâàòèñÿ â áóäü-ÿê³é
òêàíèí³. Êð³ì öüîãî, îäèí ãåí ÷àñòî ïðîÿâëÿº ìíî-
æèíí³ åôåêòè (ïëåéîòðîïíà ä³ÿ ãåíà), â ðåçóëüòàò³
÷îãî îäíî÷àñíî âðàæàþòüñÿ äåê³ëüêà îðãàí³â.

Ïðîöåñ ä³àãíîñòèêè ñïàäêîâîãî çàõâîðþâàííÿ,
ÿê ïðàâèëî, ñêëàäíèé òà âèìàãàº ïðîâåäåííÿ
êîìïëåêñó ñïåö³àëüíèé äîñë³äæåíü. Ëèøå äëÿ
äåÿêèõ çàõâîðþâàíü ä³àãíîç ìîæíà âñòàíîâèòè çà
íàÿâí³ñòþ õàðàêòåðíèõ ñèìïòîì³â, ÿê³ âèñòó-
ïàþòü ãîëîâíèìè ä³àãíîñòè÷íèìè êðèòåð³ÿìè.
Äîïîì³æíó ðîëü ïðè öüîìó â³ä³ãðàþòü ñïåö³àëüíî
ðîçðîáëåí³ êîìï'þòåðèçîâàí³ ä³àãíîñòè÷í³ ñèñ-
òåìè (çîêðåìà, POSSUM, Ëîíäîíñüêà áàçà äà-
íèõ, Mac Kusik) òà ð³çíîìàí³òíà äîâ³äêîâà ë³òå-
ðàòóðà. Òàê, äëÿ ñèíäðîìó Ñåêåëÿ ïàòîãíîì³÷í³
îçíàêè íàñòóïí³: íèçüêèé çð³ñò, ì³êðîöåôàë³ÿ, âóçü-
êå îáëè÷÷ÿ, âåëèêèé êëþâîïîä³áíèé í³ñ, âåëèê³
î÷³; äëÿ ñèíäðîìó Êîðíåë³¿-äå-Ëàíãå òèïîâèì º
íàÿâí³ñòü ì³êðîöåôàë³¿, ñèíîôðèçó (çðîùåíèõ íà
ïåðåí³ññ³ áð³â), ã³ðñóòèçìó, êîðîòêîãî íîñó ç â³äê-
ðèòèìè í³çäðÿìè, çàãíóòî¿ âñåðåäèíó âåðõíüî¿ ãó-
áè, àíîìàë³é ê³íö³âîê (êîðîòê³ ïàëüö³ ç ì³êðî-
ìåë³ºþ àáî â³äñóòí³ñòü ê³ëüêîõ ïàëüö³â); äëÿ
ñèíäðîìó Ëîóðåíñà-Ìóíà-Áàðäå-Á³äëÿ õàðàêòåð-
í³ îæèð³ííÿ, ìàëåíüê³ êèñò³, ïîë³äàêòèë³ÿ, ã³ïî-
ãåí³òàë³çì, ï³ãìåíòíà äåãåíåðàö³ÿ ñ³òê³âêè; äëÿ
ñèíäðîìó Áëóìà òèïîâèìè º íèçüêèé çð³ñò, âóçüêå
îáëè÷÷ÿ ç ìàñèâíèì íîñîì òà ã³ïîïëàç³ºþ âèëè-
öåâèõ ä³ëÿíîê, òåëåàíã³åêòàòè÷íà åðèòåìà [1, 3,
4].

Ïðîòå ëåãê³ñòü ä³àãíîñòèêè òàêèõ òèïîâèõ
ñèíäðîì³â º âäàâàíîþ, îñê³ëüêè ìîæíà íå çíàòè
ïàòîãíîìîí³÷íî¿ ö³ííîñò³ ñèìïòîì³â ³ íå âèñ-
òàâèòè ä³àãíîç, ³ â òîé æå ÷àñ ³ñíóº íåáåçïåêà
ïåðåîö³íêè çíà÷åííÿ ñèìïòîìó òà âñòàíîâëåííÿ
õèáíîãî ä³àãíîçó. Òîìó ïðàâèëîì ÌÃÊ º óâàæíå
îáñòåæåííÿ ïàö³ºíòà (ïðîáàíäà) ç îáîâ'ÿçêîâèì
çàñòîñóâàííÿì êë³í³÷íî-ãåíåàëîã³÷íîãî ìåòîäó çà
ñòàíäàðòíîþ ìåòîäèêîþ ç ñîìàòîãåíåòè÷íèì
àíàë³çîì òà îñîáèñòèì îãëÿäîì ðîäè÷³â ïàö³ºíòà.
Ë³êàð-ãåíåòèê, ÿêèé çàï³äîçðèâ ïåâíå ñïàäêîâå
çàõâîðþâàííÿ, ñòàâèòü ïåðåä ñâî¿ìè êîëåãàìè
(îêóë³ñòîì, îðòîïåäîì, åíäîêðèíîëîãîì)  êîíê-
ðåòíó çàäà÷ó ùîäî âèÿâëåííÿ ïåâíèõ ñèìïòîì³â,
íàïðèêëàä, ñèìïòîìó "âèøíåâî¿ ê³ñòî÷êè" ïðè
ãàíãë³îçèäîçàõ; ñêåëåòíî¿ àíîìàë³¿ ó âèãëÿä³ äâîñ-
òîðîííüî¿ â³äñóòíîñò³ ïðîìåíåâèõ ê³ñòîê ïðè
TAR-ñèíäðîì³; ã³ïåðìîá³ëüíîñò³ êðóïíèõ òà ì³ë-
êèõ ñóãëîá³â ç ã³ïåððîçòÿæí³ñòþ øê³ðè ïðè ñèíä-

Íàóêîâ³ îãëÿäè
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ðîì³ Åëåðñà-Äàíëî òîùî.
ÌÃÊ âîëîä³º äîñòàòí³ì àðñåíàëîì ñïåöè-

ô³÷íèõ ìåòîä³â, ùî äîçâîëÿþòü óòî÷íèòè ä³àãíîç,
ãîëîâí³ ç ÿêèõ - êë³í³÷íî-ãåíåàëîã³÷í³, öèòîãåíå-
òè÷í³, ñïåö³àëüí³ á³îõ³ì³÷í³, ìåòîäè ÄÍÊ-
ä³àãíîñòèêè. Îñê³ëüêè â íàø ÷àñ ãåíè á³ëüøîñò³
ñïàäêîâèõ õâîðîá êàðòîâàí³, âèä³ëåí³ òà êëîíî-
âàí³, ä³àãíîñòè÷í³ ìîæëèâîñò³, âêëþ÷àþ÷è
ïðåñèìïòîìàòè÷íó òà ïðåíàòàëüíó ä³àãíîñòèêó,
çíà÷íî ðîçøèðÿþòüñÿ, òà, â³äïîâ³äíî, çðîñòàº òî÷-
í³ñòü ïðîãíîçóâàííÿ ïàòîëîã³¿ [1, 11].

Ðîçðàõóíîê ïîâòîðíîãî ãåíåòè÷íîãî ðèçèêó
Îáîâ'ÿçêîâîþ óìîâîþ ÌÃÊ º âñòàíîâëåííÿ

ïîõîäæåííÿ çì³í ó ãåíåòè÷í³é ³íôîðìàö³¿ äàíî¿
ñ³ì'¿: âíàñë³äîê ïåðåäà÷³ ìóòàíòíèõ ãåí³â ïî ïîêî-
ë³ííÿõ (ãåíåòè÷íèé ðèçèê äëÿ íàùàäê³â ñòàíî-
âèòèìå 25-50% çàëåæíî â³ä òèïó óñïàäêóâàííÿ)
àáî ÿê ðåçóëüòàò íîâî¿ ìóòàö³¿, ÿêà âèíèêëà âïåð-
øå â äîñë³äæóâàíîìó ðîäîâîä³ (ïðè öüîìó
ãåíåòè÷íèé ðèçèê íå ïåðåâèùóº çàãàëüíî-ïîïó-
ëÿö³éíèé òà ñòàíîâèòü 1-5%). Ó òîé æå ÷àñ íåîá-
õ³äíî âðàõîâóâàòè òàê³ ÿâèùà, ÿê íåïîâíà
ïåíåòðàíòí³ñòü (÷àñòîòà ïðîÿâó ìóòàíòíîãî ãåíà
â ãåòåðîçèãîòíîìó ñòàí³), âàð³àáåëüíà åêñïðå-
ñèâí³ñòü (ñòóï³íü ïðîÿâó îçíàêè), ãàíàäàëüíèé
ìîçà¿öèçì (íàÿâí³ñòü ìóòàö³é ëèøå â ãåðì³íà-
òèâíîìó åï³òåë³¿). Óñêëàäíþº òî÷íèé ðèçèê òà
ïðîãíîç ïîòîìñòâà ³ íåâ³äïîâ³äí³ñòü á³îëîã³÷íîãî
òà ñîö³àëüíîãî áàòüê³âñòâà òà ìàòåðèíñòâà, ùî
ïðèõîâóºòüñÿ â³ä ë³êàðÿ-ãåíåòèêà.

Ïðè êîíñóëüòóâàíí³ ñ³ìåé ç³ ñïàäêîâèìè çàõ-
âîðþâàííÿìè ë³êàð-ãåíåòèê, îïèðàþ÷èñü íà çà-
êîíè ìåíäåë³âñüêî¿ ãåíåòèêè òà ìàòåìàòè÷í³ ïðà-
âèëà òåîð³¿ éìîâ³ðíîñòåé, ðîçðàõîâóº ê³ëüê³ñí³
îö³íêè ðèçèêó, ÿê³ ³ º îñíîâîþ ãåíåòè÷íîãî ïðîã-
íîçó.

²ñíóþòü äâà ï³äõîäè äî îö³íêè ãåíåòè÷íîãî
ðèçèêó: òåîðåòè÷í³ ðîçðàõóíêè, îñíîâàí³ íà çàêî-
íàõ ôîðìàëüíî¿ ãåíåòèêè òà åìï³ðè÷í³ äàí³ [10, 12,
13]. Äëÿ ìåíäåëþþ÷èõ  (ìîíîãåííèõ) çàõâî-
ðþâàíü ÷³òêî ðîçðîáëåí³ òåîðåòè÷í³ îñíîâè îö³íêè
ãåíåòè÷íîãî ðèçèêó, òîìó îñíîâíà çàäà÷à çâî-
äèòüñÿ äî ³äåíòèô³êàö³¿ ãåíîòèïó, ùî ëåæèòü â îñ-
íîâ³ çàõâîðþâàííÿ. ßêùî ó ïðîáàíäà âñòàíîâëåíà
çíîâó âèíèêëà ìóòàö³ÿ, òî â îö³íö³ ðèçèêó äëÿ
ñèáñ³â âèêîðèñòîâóþòüñÿ ïîïóëÿö³éí³ äàí³ ïðî ÷àñ-
òîòó ìóòóâàííÿ  μ (μ=10-6). Ïðè çàõâîðþâàííÿõ ç
íåòèïîâèì óñïàäêóâàííÿì êîíñóëüòóâàííÿ ÷àñòî
´ðóíòóºòüñÿ íà ìåòîä³ "÷îðíîãî ÿùèêà", òîáòî íà
åìï³ðè÷íèõ äàíèõ. Ó òàêèõ âèïàäêàõ ôîðìàëüíèé
ãåíåòè÷íèé àíàë³ç, íàïðàâëåíèé íà òî÷íå ïðîã-
íîçóâàííÿ, ïîâ'ÿçàíèé ³ç âèêîðèñòàííÿì ñïåö³àëü-
íèõ ãåíåòè÷íèõ ìîäåëåé òà ñêëàäíèõ ìàòåìà-
òè÷íèõ ìåòîä³â.

Ó ïðàêòèö³ ÌÃÊ ðîçðàõóíîê ðèçèêó ïðè õðî-

ìîñîìí³é ïàòîëîã³¿ îñíîâàíèé íà åìï³ðè÷íèõ
äàíèõ (òàáëèö³ åìï³ðè÷íîãî ðèçèêó). Ïðè ñïî-
ðàäè÷íèõ âèïàäêàõ ÷èñëîâèõ ïåðåáóäîâ ðèçèê
îö³íþºòüñÿ íà ï³äñòàâ³ åìï³ðè÷íèõ äàíèõ äëÿ
êîæíîãî òèïó àíîìàë³é òà â³êó ìàòåð³. Ïðè
ìîçà¿öèçì³ âèêîðèñòîâóºòüñÿ íàñòóïíà ôîðìóëà:
[X:(2-Õ)] õ Ê, äå Õ - äîëÿ àíîìàëüíîãî êë³òèííîãî
êëîíó, Ê - êîåô³ö³ºíò åë³ì³íàö³¿ íåçáàëàíñîâàíèõ
çèãîò â åìáð³îãåíåç³. Ïðè ñòðóêòóðíèõ ïåðåáó-
äîâàõ åìï³ðè÷í³ äàí³ êîìá³íóþòüñÿ ç òåîðåòè÷-
íèìè ðîçðàõóíêàìè.

Ïðè ìóëüòèôàêòîðíèõ çàõâîðþâàííÿõ òàêîæ
âèêîðèñòîâóþòü åìï³ðè÷í³ çíà÷åííÿ ðèçèêó, ÿê³
çàëåæàòü â³ä ðÿäó ôàêòîð³â: ñ³ìåéíî¿ ÷àñòîòè,
ñòàò³ ïðîáàíäà, óñïàäêóâàíî¿ îçíàêè, òÿæêîñò³
óðàæåííÿ, ôîðìè çàõâîðþâàííÿ.

Ìîæëèâîñò³ ÌÊÃ çíà÷íî ðîçøèðþº ïðåíà-
òàëüíà ä³àãíîñòèêà, ÿêà äîçâîëÿº éìîâ³ðíèé
ïðîãíîç ïåðåâåñòè â îäíîçíà÷íó â³äïîâ³äü ùîäî
íàÿâíîñò³ ÷è â³äñóòíîñò³ çàõâîðþâàííÿ ó ïëîäà.
Îñíîâíèìè ìåòîäàìè ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè,
ÿê³ âèêîðèñòîâóþòüñÿ â ïðàêòèö³ ÌÃÊ, º íå³í-
âàçèâí³: ÓÇÄ ïëîäó â òåðì³í³ 14-20 òèæí³â âà-
ã³òíîñò³, çà äîïîìîãîþ ÿêîãî ìîæíà âèÿâèòè 70-
80% âñ³º¿ óðîäæåíî¿ ïàòîëîã³¿; á³îõ³ì³÷íå òà ³ìó-
íîëîã³÷íå äîñë³äæåííÿ ìàðêåð³â ó ñèðîâàòö³ êðîâ³
òà ³íâàçèâí³ ìåòîäè (àìí³îöåíòåç, á³îïñ³ÿ õîð³îíà,
êîðäîöåíòåç), ÿê³ çàáåçïå÷óþòü âíóòð³øíüîóò-
ðîáíó ä³àãíîñòèêó âñ³õ õðîìîñîìíèõ õâîðîá
øëÿõîì öèòîãåíåòè÷íîãî àíàë³çó òà á³ëüøîñò³
ñïàäêîâèõ ïîðóøåíü îáì³íó òà ñïàäêîâèõ ñèíä-
ðîì³â çà äîïîìîãîþ á³îõ³ì³÷íèõ òà ìîëåêóëÿðíî-
ãåíåòè÷íèõ ìåòîä³â.

Çàêëþ÷í³ åòàïè êîíñóëüòóâàííÿ äóæå â³äïî-
â³äàëüí³. ßê³ á äîñêîíàë³ ðîçðàõóíêè ðèçèêó ìè íå
âèêîðèñòîâóâàëè, ÿê³ á äîñòîâ³ðí³ ìåòîäè ãåíå-
òè÷íèõ äîñë³äæåíü ìè á íå âïðîâàäæóâàëè, ìåòà
ÌÃÊ íå áóäå äîñÿãíåíà, ÿêùî ïàö³ºíòè áóäóòü
íåïðàâèëüíî òëóìà÷èòè îòðèìàíó â³ä ë³êàðÿ
ãåíåòèêà ³íôîðìàö³þ. Â ðîçâèíåíèõ êðà¿íàõ ñâ³òó
îñíîâíèì ïðèíöèïîì çàêëþ÷íîãî åòàïó ÌÃÊ º
íåäèðåêòèâí³ñòü. Ðîäèíà îäåðæóº âè÷åðïíó ³í-
ôîðìàö³þ ïðî ðåçóëüòàòè ïðîâåäåíèõ äîñë³äæåíü
òà ïðîãíîç çäîðîâ'ÿ ìàéáóòíüî¿ äèòèíè àáî ò³º¿,
ùî âæå íàðîäèëàñÿ, àëå ð³øåííÿ ïðî ïîäàëüø³
ðåïðîäóêòèâí³ ïðîöåñè ñ³ì'ÿ ïðèéìàº ñàìîñò³éíî.
Òàêèé ï³äõ³ä ïåðåäáà÷àº ãîëîâíèì çàâäàííÿì
ÌÃÊ äîïîìîãó ðîäèíàì â óñâ³äîìëåíí³ ñóò³
íàÿâíî¿ ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿ òà ïðèéíÿòò³ â³ðíîãî
ð³øåííÿ.

Òàêèì ÷èíîì, íà ñó÷àñíîìó åòàï³ ðîçâèòêó
ÌÃÊ ïîðÿä ³ç îñíîâíîþ ìåòîþ ïðîô³ëàêòèêè
óðîäæåíî¿ òà ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿ â ñ³ì'¿, âèíèêàº
³íøà, íå ìåíø âàãîìà ìåòà - äîñÿãíåííÿ ïñèõî-
ëîã³÷íîãî áëàãîïîëó÷÷ÿ â àäàïòàö³¿ äî ðèçèêó òà
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ïîÿâè ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿ â ðîäèí³.  Ñàìèì îïòè-
ìàëüíèì âàð³àíòîì ôóíêö³îíóâàííÿ ÌÃÊ º
äîñÿãíåííÿ êîíñåíñóñó öèõ äâîõ ö³ëåé.

Âàæëèâó ðîëü ó åôåêòèâíîìó ôóíêö³îíóâàíí³
ÌÃÊ ÿê îñíîâíî¿ ëàíêè ñèñòåìè îõîðîíè çäîðîâ'ÿ
â³ä³ãðàº ïðàâèëüíå ðîçóì³ííÿ éîãî çàäà÷ òà ìîæ-
ëèâîñòåé ë³êàðÿìè ð³çíîãî ïðîô³ëþ. Õàðàêòåð
ë³êàðñüêèõ çâåðíåíü íå ò³ëüêè ñïðèÿº ïðàâèëü-
íîìó òà îá´ðóíòîâàíîìó ôîðìóâàííþ êîíòèíãåí-
òó îñ³á, ÿê³ ñïðÿìîâóþòüñÿ íà êîíñóëüòàö³þ, à
òàêîæ çíà÷íî âïëèâàº íà òðèâàë³ñòü ïðîâåäåííÿ
òà ¿¿ çàâåðøåí³ñòü.

Ñüîãîäí³ âñå á³ëüøîãî ðîçïîâñþäæåííÿ íàáó-
âàº äîñèòü åôåêòèâíèé âèä ìåäè÷íî¿ äîïîìîãè
ñ³ì'ÿì, â ÿêèõ íàðîäèëàñÿ äèòèíà ç óðîäæåíîþ
ïàòîëîã³ºþ, - ïðåêîíöåïö³éíà ïðîô³ëàêòèêà. Öå
ñèñòåìà çàõîä³â, ³íäèâ³äóàëüíèõ äëÿ êîæíî¿ ðîäè-
íè ç óðàõóâàííÿì âñ³õ ãåíåòè÷íèõ îñîáëèâîñòåé,
ñòàíó çäîðîâ'ÿ, ïðîôåñ³éíèõ òà ïîáóòîâèõ øê³äëè-
âèõ âïëèâ³â ó ìàéáóòí³õ áàòüê³â, ìîæëèâîñòåé
ïðîâåäåííÿ ïðîô³ëàêòè÷íèõ çàõîä³â. Ìåòîþ ïðî-
ô³ëàêòèêè º ñòâîðåííÿ îïòèìàëüíèõ óìîâ äëÿ
äîçð³âàííÿ ÿéöåêë³òèíè, ³ìïëàíòàö³¿ òà ðàííüîãî
ðîçâèòêó çèãîòè. Ïðåêîíöåïö³éíà ïðîô³ëàêòèêà
âèÿâèëàñÿ íàéá³ëüø åôåêòèâíîþ ïðè äåôåêòàõ
íåâðàëüíî¿ òðóáêè, ù³ëèíàõ ãóáè òà/àáî ï³äíå-
á³ííÿ, ðåäóêö³éíèõ âàäàõ ê³íö³âîê, óðîäæåíèõ
âàäàõ ñåðöÿ, äåôåêòàõ óðèíàðíîãî òðàêòó.
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ÑÎÂÐÅÌÅÍÍÛÅ ÏÐÈÍÖÈÏÛ È ÏÐÎÁËÅÌÛ
ÌÅÄÈÊÎ-ÃÅÍÅÒÈ×ÅÑÊÎÃÎ

ÊÎÍÑÓËÜÒÈÐÎÂÀÍÈß

Í.È. Ïèäâûñîöêàÿ

Ðåçþìå. Âûñâåòëåíû ñîâðåìåííûå âîçìîæíîñòè,
ïðîáëåìû è ïåðñïåêòèâû ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîãî
êîíñóëüòèðîâàíèÿ. Êîíöåïòóàëüíîé îñíîâîé îðãàíèçàöèè
ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîé ñëóæáû äåòÿì ñëåäóåò ñ÷èòàòü
ìàêñèìàëüíîå èñïîëüçîâàíèå äîñòèãíóòûõ âîçìîæíîñòåé
äèàãíîñòèêè, ëå÷åíèÿ è ïðåäóïðåæäåíèÿ íàñëåäñòâåííîé
ïàòîëîãèè. Ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêàÿ ïîìîùü äåòÿì äîëæíà áûòü
îáåñïå÷åíà íà âñåõ ýòàïàõ - îò âûÿâëåíèÿ íàñëåäñòâåííûõ
áîëåçíåé äî èõ ëå÷åíèÿ â ñïåöèàëèçèðîâàííîé êëèíèêå,
ïîñëåäóþùåãî ñèñòåìàòè÷åñêîãî äèñïàíñåðíîãî íàáëþäåíèÿ
è ïðîâåäåíèÿ ãåíåòè÷åñêîãî (ïðîñïåêòèâíîãî èëè
ðåòðîñïåêòèâíîãî) êîíñóëüòèðîâàíèÿ ñåìåé.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: íàñëåäñòâåííàÿ ïàòîëîãèÿ, ïðîáàíä,
ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîå êîíñóëüòèðîâàíèå.

MODERN PRINCIPLES AND PROBLEMS OF
MEDICAL-GENETIC CONSULTATION

N.I. Pidvysotska

Abstract. The article highlights modern possibilities,
problems and prospects of medical-genetic consultation. The
conceptual basis of organization of medical-genetic services for
children should be regardedas maximum use of the achieved
possibilities of diagnosis, treatment and prevention of hereditary
and congenital diseases. Medical-genetic assistance for children
should be ensured at all stages - from the detection of hereditary
diseases to their treatment in a specialized clinic, the followeng
systematic dispensary observation and genetic (retrospective or
prospective) consultation of the families.

Keywords: hereditary pathology, proband, medical-genetic
consultation.
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