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Вивчення поширеності генетичних патологій в 
окремих регіонах є важливим етапом в досліджен-
нях генетики людини, що може підвищити генетич-
ну безпеку населення і державну політику в медич-
ному секторі в цілому. 

Метою дослідження стало вивчення генетико-
епідеміологічних характеристик дитячого населен-
ня чотирьох районів Південного Сходу Харківської 
області – Балаклійського, Близнюківського, Зміїв-
ського та Ізюмського. 

Представлено результати дослідження тягаря 
генетичної патології у чотирьох районах Південно-
го Сходу Харківської області. Загальна обтяженість 
дитячого населення цих районів моногенними і 
хромосомними захворюваннями у Балаклійському 
районі становить 0,47%, у Близнюківському – 
0,47%, у Зміївському – 0,37%, а у Ізюмському – 
0,36%. Виявлено 36 нозологічних форм моноген-
них патологій з різними типами успадкування та  
3 хромосомних. Серед моногенних захворювань у 
всіх районах зареєстровано нейросенсорну втрату 
слуху двосторонню (1:1331), гіпофізарний нанізм 
(1:3629) та іхтіоз звичайний (1:3629), а серед хро-
мосомних – синдром Дауна (1:1331). Співставні 
або нижчі за європейські показники обтяженості 
населення хромосомною патологією можуть бути 
зумовлені високою ефективністю профілактичних 
заходів у районах, в тому числі реалізацією скрині-
нгових програм та ранньої діагностики цих захво-
рювань, а також підвищенням рівня обізнаності 
населення завдяки просвітницькій роботі. 

Проведене генетико-епідеміологічне дослід-
ження показало співставність нозологічного спект-
ру та показників поширеності моногенних і хромо-

сомних захворювань у чотирьох районах Харківсь-
кої області з такими у східноєвропейських популя-
ціях. Отримані дані можуть бути використані для 
покращення багатопланових популяційно-гене-
тичних досліджень, а також удосконалення регіона-
льної політики у медичній галузі. 

Ключові слова: генетична патологія, пошире-
ність, моногенні захворювання, хромосомні пору-
шення, Харківська область. 

 
Зв’язок роботи з науковими програмами, 

планами, темами. Дослідження проводилося в 
рамках науково-дослідної роботи ХНУ імені  
В. Н. Каразіна «Генетичні передумови розвитку та 
корекції спадкової патології на різних етапах онто-
генезу людини та тварин», № держ. реєстрації  
0116U005341. 

Вступ. Значний прогрес у боротьбі людства з 
інфекційними захворюваннями та покращення ме-
тодів діагностики генетичної патології призвели до 
суттєвого зростання питомої ваги останньої у стру-
ктурі смертності та захворюваності [5, 21]. До чвер-
ті дитячого населення має спадкові захворювання, 
в тому числі 4–5% – моногенні, а 0,6% – хромосом-
ні, натомість у віці 25 років сумарна частота гене-
тичної патології оцінюється близько 5% [9, 43]. У 
зв’язку з тим, що генофонд популяції визначається 
факторами популяційної динаміки, спектр і поши-
реність спадкових захворювань має суттєві відмін-
ності у різних країнах, проте, зазначені розбіжності 
не стираються навіть внаслідок глобальних мігра-
ційних процесів [4]. Дослідження поширеності  
певних патологій в окремих регіонах, особливо у 
аспекті популяційної динаміки, є важливою ланкою 
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у розробці заходів підвищення генетичної безпеки 
населення та державної політики у медичній галузі 
в цілому, тому в деяких країнах, зокрема, у Канаді, 
Фінляндії, серед ірландських мігрантів тощо було 
проведено масштабні дослідження тягаря спадко-
вих захворювань [2, 3, 23, 32]. Проте в Україні про-
екти щодо вивчення обтяженості населення гене-
тичною патологією [12, 30] потребують подальшого 
розвитку. 

Метою дослідження було вивчення генетико-
епідеміологічних характеристик дитячого населен-
ня чотирьох районів Південного Сходу Харківської 
області – Балаклійського, Близнюківського, Зміїв-
ського та Ізюмського. 

Матеріали і методи дослідження. У Балаклій-
ському районі Харківської області чисельність ді-
тей та підлітків у віці 0–17 років на 01.01.2016 р. 
склала 13636 чоловік, з них дівчаток – 6645, хлоп-
чиків – 6991, у Близнюківському – 3623, 1799 та 
1824, у Зміївському – 11957, 5763 та 6194, у Ізюм-
ському – 10701, 5239 та 5462 відповідно. Збір пер-
винного матеріалу проводили у 2016–2018 рр. у 
Головному управлінні статистики у Харківській об-
ласті, КЗОЗ «Харківський обласний інформаційно-
аналітичний центр медичної статистики» та медич-
них установах районів області. Проаналізовано ме-
дичні карти 561 дитини та підлітка, які перебувають 
на диспансерному обліку, внесені до списків дітей-
інвалідів та реєстрів орфанних захворювань. Пред-
метом дослідження були випадки моногенної та 
хромосомної патології. Дані щодо моногенної пато-
логії було проаналізовано з використанням бази 
даних OMIM. Статистичний аналіз проводили за 
допомогою критерію χ2. Перевірку статистичних 
гіпотез здійснювали на рівні значущості 0,05 та 0,01. 

Дослідження проведене відповідно до основ-
них біоетичних норм Гельсінської декларації Всес-
вітньої медичної асоціації про етичні принципи про-
ведення науково-медичних досліджень із поправ-
ками (2000, з поправками 2008), Універсальної де-
кларації з біоетики та прав людини (1997), Конвен-
ції Ради Європи з прав людини та біомедицини 
(1997). 

Результати дослідження та їх обговорення. 
Серед населення Балаклійського району у віці  
0–17 років виявлено 22 нозологічні форми моно-
генних патологій з різними типами успадкування, 
Близнюківського – 9, Зміївського – 17, Ізюмського – 
12. Зафіксовані у досліджених районах захворю-
вання є типовими для усіх регіонів України та євро-
пейських країн в цілому. 

Поширеність моногенної патології у Балаклій-
ському районі склала 0,38%, у Близнюківському – 
0,39%, у Зміївському – 0,30%, у Ізюмському – 
0,27%. У середньому по світі цей показник оціню-

ється від 0,55 до 5,32%, тоді як у Східній Європі, за 
наявними літературними даними, він становить 
0,26% [1, 43]. Варіювання показників поширеності 
моногенної патології серед населення досліджених 
районів, імовірно, зумовлене перебігом низки за-
хворювань у стертій субклінічній формі, недостат-
ньою частотою звернень пацієнтів, обмеженістю 
можливостей установ охорони здоров’я у встанов-
ленні діагнозів тощо. 

Найпоширенішими моногенними патологіями 
виявилися нейросенсорна втрата слуху двобічна, 
гіпофізарний нанізм, іхтіоз звичайний та вроджений 
гіпотиреоз (табл.), проте лише перші три з них зу-
стрічалися у всіх чотирьох районах. 

У Харківський області поширеність нейросен-
сорної втрати слуху варіювала від 1:1189 у Ізюмсь-
кому районі до 1:797 у Зміївському (табл.), серед-
нє значення по чотирьох районах становило 
1:1331, що співставно з таким у Красноградському 
районі Харківської області – 1:1295 (p > 0,05), по 
Харківській області в цілому – 1:645 (p > 0,05), а 
також по європейських країнах, зокрема, ФРН – 
1:833 [13, 16, 44]. Це підтверджується й результа-
тами медико-генетичних досліджень серед новона-
роджених у Дніпропетровській та Запорізькій обла-
стях, згідно з якими поширеність тільки гомозигот 
за характерною для східного регіону мутацією 
35delG гену GJB2 повинна складати 1:1923 [42]. 

Поширеність гіпофізарного нанізму у Балаклій-
ському районі дорівнює 1:13636, у Близнюківсько-
му – 1:1812, у Зміївському – 1:2989, у Ізюмському – 
1:3567, середнє значення по досліджених районах 
становило 1:3629 (табл.). У Красноградському ра-
йоні цей показник визначений як 1:7767, а серед-
ньосвітовий оцінюється у 1:3000–1:10000 [16, 19]. 

Іншим загальним спадковим захворюванням 
був іхтіоз звичайний. Його поширеність у Балаклій-
ському районі складала 1:4568, у Близнюківсько-
му – 1:2403, у Зміївському – 1:11999, у Ізюмсько-
му – 1:6763 [14], середнє значення по чотирьох 
районах – 1:5740. У Білорусі цей показник дорів-
нює 1:15500, у Ростовській області Російської Фе-
дерації – 1:22067, а у Боснії й Герцеговині – 
1:129870, в Англії – 1:80–1:250 [1, 7, 26, 40]. 

Вроджений гіпотиреоз був встановлений у па-
цієнтів у трьох з чотирьох районів, при цьому його 
поширеність складала 1:3409 у Балаклійському 
районі, 1:1812 – у Близнюківському, 1:3567 – у 
Ізюмському (табл.). У Красноградському районі 
Харківської області у 2008 році вона становила 
1:2483, а у 2015 році – 1:3884 [16]. Одержане у на-
шому дослідженні значення показника співставне  
й з такими для різних регіонів України, зокрема,  
у Західному регіоні він коливається від 1:16095  
у Закарпатській області до 1:3907 у Чернівецькій  
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(p > 0,05), в цілому серед населення інших країн – 
1:1660–1:2828, хоча найвищим у світі він є серед 
греків-кіпріотів – 1:800 [28, 29, 33].  

Поширеність муковісцидозу була співставною в 
трьох районах області – 1:13636–1:10701 (табл.), 
тоді як у західному регіоні України цей показник 
очікується на рівні 1:3364, а у сусідніх з Україною 
європейських країнах – 1:2500 [10, 24]. Відмінності 
у значеннях поширеності цього захворювання зу-
мовлені не лише особливостями генетико-
демографічних процесів у тому чи іншому регіоні 
країни, а й неповною пенетрантністю та варіабель-
ною експресивністю мутацій гену трансмембранно-
го регуляторного білка муковісцидозу ТРБМ 
(CFTR), тим більше що в пацієнтів в Україні вияв-
лено 23 його алелі та 39 різних генотипів з понад 
1800 відомих мутацій цього гена [24, 37].  

Поширеність спінальної м’язової аміотрофії 
дорівнює 1:3409 у Балаклійському та 1:5979 у Змі-
ївському районах (табл.), що в цілому відповідає 
встановленій для європейських країн – 1:6024–
1:19608 [18]. 

Нейрофіброматоз І типу є характерним для 
трьох районів, при цьому його поширеність у Близ-
нюківському районі становить 1:3623, у Зміївсько-
му – 1:11957, у Ізюмському – 1:3567 (табл.). У єв-
ропейських країнах цей показник коливається від 

1:2000 до1:6000, а у Ростовській області Російської 
Федерації визначений як 1:8024 [1, 41]. 

Поширеність вродженої катаракти у вивчених 
районах варіює від 1:11957 у Зміївському до 1:3623 
у Близнюківському (табл.), в цілому по Україні цей 
показник становить 1:16892, а у Європі він складає 
1:7874, зокрема, у Великій Британії – 1:4348, а у 
Франції – 1:3663 [27, 38]. 

Серед дитячого населення двох районів – Змії-
вського та Ізюмського – є 3 пацієнти з гемофілією 
А, тож поширеність цього захворювання у цих ра-
йонах була визначена як 1:6194 та 1:2731 чолові-
чого населення відповідно (табл.), при цьому по 
України цей показник становить 1:6858, у Білору-
сі – 1:7752, у Росії – 1:4386, у Європі вона складає 
від 1:2591 у Ісландії до 1:18182 у Боснії та Герцего-
вині, а середньосвітовий показник оцінюється як 
1:10000 [8, 19, 39]. 

У кожному районі Харківської області було ви-
явлено моногенні патології, які не було зафіксова-
но у інших районах. Так, у Балаклійському районі 
на обліку перебувають пацієнти зі спадковими по-
рушеннями обміну речовин, очей, травної системи 
та іншими патологіями. 

До порушень обміну речовин належали феніл-
кетонурія та мукополісахаридоз (тип ІІІА). Поши-
реність фенілкетонурії серед дітей та підлітків 

Таблиця – Поширеність основних моногенних захворювань дітей та підлітків Південного Сходу Харківської 
області 

Патологія OMIM 
Район 

Європейські 
популяції Література Балаклій-

ський 
Близню-
ківський Зміївський Ізюмський 

Нейросенсорна втрата 
слуху 220290 1:974 1:906 1:797 1:1189 1:833 [44] 

Гіпофізарний нанізм 173100, 
 262400* 1:13636 1:1812 1:2989 1:3567 1:3000–

1:10000 [19] 

Вроджений гіпотиреоз 218700, 
274900* 1:3409 1:1812 – 1:3567 1:1660–

1:2828 [28] 

Муковісцидоз 219700 1:13636 – 1:11957 1:10701 1:2500 [10] 

Целіакія 212750 1:13636 1:3623 – 1:5351 1:100 [25] 

Спінальна м’язова атрофія 253300, 
313200* 1:3409 – 1:5979 – 1:6000–

1:19608 [18] 

М’язова дистрофія  
Дюшена 310200 1:6991** – 1:6194** – 1:3500 [20] 

Нейрофіброматоз, І тип 162200 – 1:3623 1:11957 1:3567 1:2000–
1:6000 [41] 

Вроджена катаракта 115665, 
612968* 1:6818 1:3623 1:11957 – 1:7874 [38] 

Вроджена глаукома 231300, 
600975* 1:13636 1:3623 1:11957 – 1:5000–

1:22000 [35] 

Гемофілія А 306700 – – 1:6194** 1:2731** 1:10000 [19] 

Примітка :  * – номер за ОМІМ не уточнений через гетерогенність захворювання; ** – показник розраховувався 
лише на осіб чоловічої статі. 
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Балаклійського району визначена як 1:3409. По 
Україні цей показник оцінюється у 1:4500–1:10000, 
а найвищим у світі він є у Турції та Ірландії – 
1:2600 та 1:4500 відповідно [19]. 

Мукополісахаридоз (тип IIIА) належить до лізо-
сомних хвороб накопичення. Він спричинений му-
таціями гену сульфамідази, внаслідок чого у лізо-
сомах накопичується один тип глюкозаміногліка-
нів  – гепарансульфат [11]. У Балаклійському райо-
ні поширеність мукополісахаридозу становила 
1:13636. В цілому по Україні цей показник оціню-
ється як 1:312500, у Чеській Республіці – 1:212766, 
у Нідерландах – 1:86207 [31]. 

У Близнюківському районі також зафіксовано 
пацієнтів з хворобою Дежеріна-Сотта – 1:3623, 
хворобою Кушинга – 1:3623. 

У Зміївському районі є пацієнти з порушеннями 
обміну речовин – хворобою Коновалова-Вільсона 
(1:11957), патологіями сполучної тканини – екзос-
тозною хондродисплазією (1:11957) та синдромом 
Елерса-Данлоса (1:11957), нервово-м’язовою пато-
логією – пароксизмальною міоплегією (1:5979) то-
що [15]. 

Для Ізюмського району виявилися характерни-
ми такі захворювання як хвороба Гіршпрунга 
(1:5351), первинний вроджений імунодефіцит 
(1:5462), вроджена аплазія зорового аналізатора 
(1:10701), синдром Туретта (1:10701) тощо. 

Виявлені відмінності розподілу моногенної па-
тології серед дитячого населення досліджених ра-
йонів потребують подальшого вивчення, з ураху-
ванням генетико-демографічних показників, які, за 
літературними даними, мають суттєвий вплив на 
формування генофонду населення у різних регіо-
нах [6, 34]. 

Тягар хромосомної патології становить 0,09% у 
Балаклійському районі, 0,08% у Близнюківському, 
0,07% у Зміївському, 0,09% у Ізюмському. Виявле-
но 3 нозологічні форми хромосомної патології: син-
дроми Дауна, Клайнфельтера та Шерешевського-

Тернера. При цьому усі три форми було зафіксова-
но лише у Балаклійському районі, тоді як у інших – 
лише синдром Дауна.  

Поширеність синдрому Дауна у Балаклійсько-
му районі становила 1:1364, у Близнюківському – 
1:1208, у Зміївському – 1:1495, у Ізюмському – 
1:1070, тоді як середньоєвропейський показник 
оцінюється як 1:893 [22].  

Синдром Клайнфельтера у Балаклійському 
районі був визначений в 1 хлопчика на 6991, тоді як 
у Данії поширеність цієї патології сягає 1:658 серед 
новонароджених хлопчиків, а у Австралії – 1:448 
[17]. Синдром Шерешевського-Тернера мав поши-
реність 1:6645 дівчаток. В цілому по Україні цей 
показник становить 1:1290 дівчаток, у Німеччині – 
1:2300, у Данії – 1:2500 новонароджених [36, 45]. 

Співставні або нижчі за європейські показники 
обтяженості населення хромосомною патологією 
можуть бути зумовлені високою ефективністю про-
філактичних заходів у районах, в тому числі реалі-
зацією скринінгових програм та ранньої діагностики 
цих захворювань, а також підвищенням рівня обіз-
наності населення завдяки просвітницькій роботі. 

Таким чином, тягар генетичної патології у Ба-
лаклійському районі склав 0,47%, у Близнюківсько-
му – 0,47%, у Зміївському – 0,37%, а у Ізюмсько-
му – 0,36%. 

Висновки. Проведене генетико-епідеміологіч-
не дослідження показало співставність нозологіч-
ного спектру та показників поширеності моноген-
них і хромосомних захворювань у чотирьох райо-
нах Харківської області з такими у східноєвропей-
ських популяціях. 

Перспективи подальших досліджень. Отри-
мані дані можуть бути використані для покращення 
багатопланових популяційно-генетичних дослід-
жень, а також удосконалення регіональної політики 
у медичній галузі. Планується подовжити генетико-
епідеміологічні дослідження для інших районів та 
областей України. 
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УДК 616-056.7-053.2-036.22(477.54-25) 
ГРУЗ МОНОГЕННОЙ И ХРОМОСОМНОЙ ПАТОЛОГИИ ДЕТСКОГО НАСЕЛЕНИЯ  
ЮГО-ВОСТОКА ХАРЬКОВСКОЙ ОБЛАСТИ 
Федота А. М., Садовниченко Ю. А., Руденко М. А., Поликова Л. В.,  
Лысак М. П., Зиновьев Д. И., Белодед Л. М., Дулич Л. А., Федота Н. М. 
Резюме. Изучение распространенности генетических патологий в отдельных регионах является важ-

ным этапом в исследованиях генетики человека, что может повысить генетическую безопасность насе-
ления и государственную политику в медицинском секторе в целом.  

Целью исследования стало изучение генетико-эпидемиологических характеристик детского населе-
ния четырех районов Юго-Востока Харьковской области - Балаклейского, Близнюковского, Змиевского и 
Изюмского. 

Представлены результаты исследования груза генетической патологии в четырех районах Юго-
Востока Харьковской области. Общая отягощенность детского населения этих районов моногенными и 
хромосомными заболеваниями в Балаклейском районе составила 0,47%, в Близнюковском – 0,47%, в 
Змиевском – 0,37%, а в Изюмском – 0,36%. Выявлено 36 нозологических форм моногенных патологий с 
различными типами наследования и 3 хромосомных. Среди моногенных заболеваний во всех районах 
зарегистрированы нейросенсорная тугоухость двусторонняя (1: 1331), гипофизарный нанизм (1:3629) и 
ихтиоз обыкновенный (1:3629), а среди хромосомных – синдром Дауна (1:1331). Сопоставимые или ниже 
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европейских показатели отягощенности населения хромосомной патологией могут быть обусловлены 
высокой эффективностью профилактических мероприятий в районах, в том числе реализацией скринин-
говых программ и ранней диагностики этих заболеваний, а также повышением уровня осведомленности 
населения благодаря просветительской работе. 

 Проведенное генетико-эпидемиологическое исследование показало сопоставимость нозологическо-
го спектра и показателей распространенности моногенных и хромосомных заболеваний в четырех рай-
онах Харьковской области с таковыми в восточноевропейских популяциях. Полученные данные могут 
быть использованы для улучшения многоплановых популяционно-генетических исследований, а также 
совершенствование региональной политики в медицинской отрасли. 

Ключевые слова: генетическая патология, распространенность, моногенные заболевания, хромо-
сомные нарушения, Харьковская область. 
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Genetic Burden of Single-gene and Chromosomal Pathology  
in Pediatric Population of the South-East of Kharkiv Region 
Fedota O. M., Sadovnychenko Y. O., Rudenko M. O., Polikova L. V.,  
Lysak M. P., Zinoviev D. I., Bilodid L. M., Dulych L. A., Fedota N. M. 
Abstract. The genetic disorders burden varies widely among different countries and ethnic groups. There-

fore, the study of prevalence of certain pathologies in selected regions is an important stage in human genetics 
research, which may increase genetic safety of the population and state policy in the medical sector in general. 

The purpose of the study was to assess genetic and epidemiological characteristics of the pediatric popula-
tion of four districts of south-east of the Kharkiv region: Balakliia, Blyzniuky, Zmiiv and Izium. 

Material and methods. Total number of children aged 0–17 was 13636 in Balakliia district, 3623 children 
were in Blyzniuky district, 11957 children were in Zmiiv district and 10701 children were in Izium district. The 
medical information on 561 patients of target groups was analyzed in medical institutions of all four districts and 
the city of Kharkiv. The only single-gene and chromosome disorders were analyzed during the medical genetic 
survey. The genetic disorders prevalence was calculated as the ratio of the patients with certain inherited dis-
ease to the total number of population studied. The prevalence of X-linked diseases was calculated per male 
individuals. 

Results and discussion. The burden of genetic disorders in pediatric population was 0.47% in Balakliia dis-
trict, 0.47% in Blyzniuky district, 0.37% in Zmiiv district, and 0.36% in Izium district. The spectrum and preva-
lence of single-gene diseases were determined. The prevalence of single-gene disorders in the districts was 
0.38%, 0.39%, 0.30%, and 0.27%, respectively. There were 22 nosological forms of monogenic disorders with 
different types of inheritance in pediatric population of Balakliia district, 9 forms were in Blyzniuky district,  
17 forms were in Zmiiv district, and 12 forms were in Izium district. The most frequent genetic diseases were 
sensorineural hearing loss (1:1331), hypopituitarism (1:3629), and ichthyosis vulgaris (1:3629). The burden of 
chromosomal disorders in pediatric population was 0.09% in Balakliia district, 0.08% was in Blyzniuky district, 
0.07% was in Zmiiv district, and 0.09% was in Izium district. There were 3 nosological forms of chromosomal 
disorders in the population studied, but only Down syndrome was a common disease for all four districts 
(1:1331). 

Conclusions. The obtained results showed that the characteristics of genetic pathology in the South-east of 
the Kharkiv region were comparable to those in most of the Eastern European population both in their spectrum 
and prevalence. 

Keywords: genetic disease, prevalence, single-gene disorders, chromosome disorders, Kharkiv region. 
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