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Уроджені аномалії виявляють у 1-3% новона-
роджених, і близько 10% цих дітей мають уроджені 
вади розвитку верхніх кінцівок. Частота уроджених 
аномалій не суттєво змінилася за останнє десяти-
ліття. Більшість із них формується спонтанно або 
внаслідок наявної генетичної патології, і лише де-
які з них виникають під дією тератогенних чинників. 

За походженням аномалії розвитку кінцівок 
можна розділити на ембріопатії, в основі яких ле-
жить порушення закладки і патологія розвитку емб-
ріона в період з 16-20-ої доби після запліднення до 
кінця 8-го тижня внутрішньоутробного розвитку 
(випадки великих дефектів із відсутністю окремих 
кісток, цілих сегментів тощо), і фетопатії, в основі 
яких – патологія розвитку плода, що виникає вна-
слідок впливу шкідливих чинників з 9-го тижня вну-
трішньоутробного періоду розвитку і до моменту 
народження (випадки порушення форми при роз-
витку кісткових сегментів і м’якотканинних компо-
нентів, наприклад, артрогрипоз). 

Внаслідок порушення розвитку мезенхіми на 4-8 
тижнях пренатального періода онтогенезу виника-
ють такі вади розвитку верхніх кінцівок як недороз-
винення, зрощення їх проксимальних або дисталь-
них кінців, відсутність або недорозвинення анатомі-
чних структур. Найуразливішим до дії тератогенів, 
які спричинюють уроджені вади розвитку кінцівок, є 
4-5 тижні внутрішньоутробного розвитку. Уроджені 
вади кісток скелету плеча та передпліччя виникають 
внаслідок порушення процесів хемотаксису, пролі-
ферації, диференційованої і програмованої смерті 
клітин на ранніх етапах ембріогенезу.  

Усі вади розвитку кінцівок можна розділити на 
п’ять груп, а саме: уроджені ампутації (амелія та 
уроджена ампутаційна кукса дистального відділу 
кінцівки при нормальному формуванні її прокси-
мального відділу); недорозвинення кінцівки (ектро-
мелія, перомелія, фокомелія); амніотичні перетяж-
ки; брахімелія та уроджені несправжні суглоби. 

Уроджені аномалії кінцівок можуть носити лока-
льний характер або супроводжуватися вадами роз-
витку інших систем організму. 

На підставі проведеного аналізу джерел літе-
ратури зроблена спроба узагальнити існуючі відо-
мості про уроджені вади скелету плеча та перед-
пліччя та запропоновано їх класифікацію і тлума-
чення згідно абетки. Коротко охарактеризовано 
найпоширеніші спадкові синдроми із вадами розви-
тку плечової кістки та кісток передпліччя. 

Ключові слова: плечова кістка, ліктьова кіст-
ка, променева кістка, вада розвитку, верхня кінців-
ка, людина. 
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Вступ. Проблема виникнення та способів ліку-
вання уроджених вад розвитку (УВР) кісток верх-
ньої кінцівки (ВК) у всіх аспектах є надзвичайно 
складною [1]. УВР кінцівок можуть носити локаль-
ний характер та супроводжуватися аномаліями 
розвитку інших систем організму [2]. УВР ВК трап-
ляються приблизно в 3,4 випадках на 10000 ново-
народжених [3]. 

Етіологічні чинники, які спричиняють УВР опор-
но-рухового апарату в дітей, поділяють на екзо- й 
ендогенні та генетичні [4]. Внаслідок порушення 
розвитку мезенхіми на 4-8 тижнях пренатального 
періода онтогенезу виникають такі УВР ВК як недо-
розвинення, зрощення їх проксимальних або дис-
тальних кінців, відсутність або недорозвинення 
анатомічних структур [1]. Виявлено, що найуразли-
вішим до дії тератогенів, які спричинюють УВР кін-
цівок, є 4-5 тижні внутрішньоутробного розвитку [3]. 

За походженням аномалії розвитку кінцівок 
можна розділити на ембріопатії, в основі яких  
лежить порушення закладки і патологія розвитку 
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ембріона в період з 16-20-ої доби після запліднен-
ня до кінця 8-го тижня внутрішньоутробного роз-
витку (випадки великих дефектів із відсутністю 
окремих кісток, цілих сегментів тощо), і фетопатії, в 
основі яких – патологія розвитку плода, що виникає 
внаслідок впливу шкідливих чинників з 9-го тижня 
внутрішньоутробного періоду розвитку і до момен-
ту народження (випадки порушення форми при 
розвитку кісткових сегментів і м’якотканинних ком-
понентів, наприклад, артрогрипоз). 

Актуальність проблем виникнення та способів 
лікування УВР кінцівок призвела до диференціації 
їх аномалій розвитку на п’ять груп: 

1. Уроджені ампутації кінцівки бувають двох 
видів [1, 5-9]: 

а) амелія (amelia) – повна відсутність кінцівок, 
частіше трапляється відсутність однієї 
кінцівки – гемімелія (hemimelia) або її 
частини; 

б) уроджена ампутаційна кукса дистального 
відділу кінцівки при нормальному 
формуванні її проксимального відділу. 

2. Недорозвинення кінцівки (спотворений роз-
виток окремих сегментів або суглобів). Розрізняють 
декілька форм недорозвинення кінцівки: 

а) ектромелія  (ectromel ia)  – значне 
недорозвинення окремого відділу або всієї 
кінцівки; 

б) перомелія (peromelia) – вкорочення кінцівок 
при нормальних розмірах тулуба [10]; 

в) фокомелія (phokomelia) – недорозвинення 
проксимальних частин кінцівки, зокрема ВК, 
внаслідок чого нормально розвинені кисті 
здаються прикріпленими безпосередньо до 
тулуба [11]. Фокомелія буває одно- і 
двобічною, інколи e процес залучаються всі 
кінцівки. 

3. Амніотичні перетяжки (амніотичні зрощення, 
тяжі Симонара) (synamnionis) — волокнисті нитки 
(амніотичні тяжі), що виникають у плодовому міхурі 
внаслідок запального процесу в матці, і являють 
собою дуплікатуру амніотичної оболонки. У біль-
шості випадків тяжі Симонара не порушують розви-
ток плоду і не перешкоджають нормальним поло-
гам, але трапляються випадки, коли амніотичні 
тяжі можуть обвивати, зв’язувати і здавлювати плід 
або пуповину, викликаючи різні УВР, зумовлюючи 
синдром амніотичних перетяжок [12]. Найчастіше 
трапляються перетяжки на гомілках, передпліччі й 
пальцях кисті. Внаслідок глибоких перетяжок мо-
жуть виникати трофічні порушення, які сприяють 
розвитку слоновості, часткового гігантизму, трофіч-
них виразок та ін.  

4. Брахімелія (brachymelia) — уроджене вкоро-
чення кінцівки. Є одним із клінічних проявів синдро-
му Робінова [13].  

5. Уроджені несправжні суглоби. 

З урахуванням того, що онтологія УВР кісток 
поясу ВК та кисті висвітлена нами в попередніх 
публікаціях [1, 14], ми зробили спробу узагальнити 
існуючі відомості про УВР кісток плеча та перед-
пліччя.  

Мета дослідження – узагальнити дані літера-
турних джерел щодо УВР плечової, ліктьової і про-
меневої кісток, і запропонувати їх класифікацію. 

Результати дослідження. На основі прове-
деного аналізу джерел наукової літератури, ми 
зробили спробу узагальнити існуючі відомості про 
УВР плечової кістки та кісток передпліччя, і про-
понуємо їх класифікацію та тлумачення згідно  
алфавіту. 

Абрахія (abrachia) – відсутність обох верхніх 
кінцівок, є видом амелії. 

Аксіальна ектромелія (extromelia axialis) – 
недорозвинення проксимального та дистального 
сегментів кінцівки.  

У 2015 році M. A. Tonkin і K. C. Oberg [15] за-
пропонували класифікацію «аксіальної ектромелії» 
та залежно від ступеня редукції плечової кістки 
виділили наступні типи: 

a – довгий аксіальний тип, що характеризуєть-
ся гіпоплазією або частковою аплазією плечової 
кістки з частковою аплазією променевої кістки та 
променево-ліктьовим синостозом; 

b – довгий аксіальний тип, при якому спостері-
гається недорозвинення (гіпо-, або часткова апла-
зія) плечової кістки й повна аплазія променевої 
кістки; 

c – проміжний аксіальний тип, типовими для 
якого є субтотальна аплазія плечової й часткова 
аплазія променевої кісток з променево-ліктьовим 
синостозом; 

d – проміжний аксіальний тип, який характери-
зується субтотальною аплазією плечової і тоталь-
ною аплазією променевої кісток; 

e – короткий аксіальний тип, при якому виявля-
ється тотальна агенезія плечової і часткова апла-
зія променевої кісток, променево-ліктьовий синос-
тоз; 

f – короткий аксіальний тип, при якому трапля-
ється тотальна аплазія плечової і променевої кіс-
ток. 

При аксіальній ектромелії функція захоплення 
порушена повністю або можлива завдяки збереже-
ним фалангам пальців кисті; виявляється диспла-
зія ліктьового суглоба і порушення його функції, 
передусім розгинання. При цьому виявляється 
злиття плечової кістки з однією з кісток передпліч-
чя, наявність птеригіума в ділянці ліктьової склад-
ки, гіпоплазія плеча та передпліччя, асиміляція 
однієї з кісток передпліччя, відсутність іншої 
(частіше променевої кістки), недорозвинення кисті 
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та м’язів, гіпотрофія, можливе різке вкорочення ВК, 
за рахунок передпліччя і плеча. 

Виділяють 4 варіанти недорозвинення ВК: 
1) плечовий суглоб, в основному, розвинений 

правильно, всі рухи збережені, плече й пе-
редпліччя представлені однією, злитою із 
двох, кісткою, загальна довжина якої приб-
лизно відповідає довжині плечової кістки за 
умов норми, до дистального кінця «плеча» 
прикріплюється частково недорозвинена 
кисть; 

2) плечовий суглоб розвинений правильно; 
плече і передпліччя представлені однією, 
злитою з двох, кісткою, загальна довжина 
якої значно більша за довжину нормальної 
плечової кістки; кисть недорозвинена, до-
сить часто виявляється кутова деформація в 
місці їхнього злиття; 

3) плечовий суглоб розвинений правильно; 
плечова кістка незначно вкорочена, ліктьова 
кістка недорозвинена; до внутрішньої повер-
хні дистального відділу «плеча» примикає 
недорозвинена кисть; 

4) плечова кістка і плечовий суглоб розвинені 
правильно; дистальний відділ «плеча» пред-
ставлений одним променем, який зростаєть-
ся з плечовою кісткою під гострим кутом, між 
передніми поверхнями плеча і передпліччя в 
ділянці ліктьового згину знаходяться шкіряні 
«складки» (птеригіуми) із різним ступенем 
дефіциту м’яких тканин [16]. 

«Дзеркальна кисть» – рідкісна УВР, яка хара-
ктеризується подвоєнням ліктьової кістки, відсутні-
стю променевої кістки і I пальця кисті, надлишко-
вою кількістю пальців, як правило, розташованих 
симетрично відносно середньої лінії [17]. Окремі 
дослідники [18-20] пропонують цю деформацію 
називати «ульнарною (ліктьовою) димелією».  
Автори виділяють 5 різних типів «дзеркальної  
кисті»: 

1 тип – ульнарна димелія, клінічними проявами 
якої є полідактилія, при цьому передпліччя утворе-
но двома ліктьовими кістками. Тип А: кожна кістка 
передпліччя добре сформована. Тип Б: преаксіаль-
на ліктьова кістка не має шилоподібного відростка 
або спостерігається його гіпоплазія. 

2 тип – проміжний, характеризується полідак-
тилією, передпліччя утворено двома ліктьовими 
кістками (одна з яких є рудиментарною) і однією 
променевою кісткою. 

3 тип – проміжний, при якому в утворенні пе-
редпліччя беруть участь по одній ліктьовій і проме-
невій кістці, трапляється полідактилія. Тип А: про-
менева кістка добре сформована. Тип Б: промене-
ва кістка гіпопластична. 

4 тип – «дзеркальна кисть» при різних синдро-
мах характеризується двобічним ураженням, син-
полідактилією. При цьому виявляються 
«дзеркальні стопи» та уроджена деформація носа. 

Тип А: Sandrow синдром (передпліччя утворене 
двома ліктьовими кістками) [20]. Тип Б: Martin синд-
ром (передпліччя утворене однією ліктьовою і одні-
єю променевою кістками) [21]. 

5 тип – подвоєння кисті – повне подвоєння кис-
ті, в тому числі й I пальця, з нормально розвине-
ним передпліччям. 

Димелія (dimelia) – подвоєння кінцівок. 
Інтеркаларія (intercalaria) – відсутність або 

виражена гіпоплазія проксимальної частини кінців-
ки. При цій УВР практично відсутні зміни в будові 
скелету кисті. 

Косорукість (manus vara) – УВР ВК, яка зумо-
влена повним або частковим недорозвиненням 
однієї з кісток передпліччя, що спричиняє відхилен-
ня кисті в бік ураження. 

Ліктьова косорукість – проявляється дефор-
мацією, вивертанням та вкороченням передпліччя, 
ліктьовою девіацією кисті, порушенням функцій у 
ліктьовому та променево-зап’ястковому суглобах; 
може поєднуватися з різними аномаліями кисті, 
наприклад синдактилією та аплазією пальців. Фор-
ма ліктьового суглоба змінена, рухи у ньому обме-
жені або відсутні, що пов’язано з вивихом головки 
викривленої променевої кістки [1]. При цій УВР, 
передпліччя завжди вкорочено і деформовано за 
рахунок різниці в довжині ліктьової і променевої 
кісток, а також за рахунок волокнистого тяжу. Час-
тота ліктьової косорукості становить 1:150 000 на-
селення [22]. Існує декілька класифікацій уродже-
ної ліктьової косорукості [10, 23-24], зокрема виді-
ляють 4 її типи: 

Тип I – часткове недорозвинення дистального 
відділу ліктьової кістки. 

Тип II – гіпоплазія до 50 % ліктьової кістки. 
Тип III – аплазія ліктьової кістки. 
Тип IV – наявність плече-променевого сино-

стозу.  
Інші автори у класифікації пропонують врахо-

вувати ступінь недорозвинення ліктьової кістки, 
величину кутового відхилення передпліччя й кисті 
та функціональні порушення [25]. 

Окремі дослідники [26] виділяють три ступеня 
ліктьової косорукості: 

1 ступінь – гіпоплазія ліктьової кістки не більше 
чим на 1/4 від загальної її довжини (відсутність її 
дистального кінця);  

2 ступінь – наявність рудиментарної ліктьової 
кістки, довжина якої від 1/3 до 2/3 норми 
(відсутність проксимального її кінця);  

3 ступінь – повна відсутність ліктьової кістки. 
Макробрахія (macrobrachia) – збільшені верх-

ні кінцівки. 
Мікробрахія (microbrachia) – зменшені верхні 

кінцівки. 



 Медичні науки 

 64 Український журнал медицини, біології та спорту – 2020 – Том 5, № 4 (26) 

Макромелія (macromelia) – збільшення кінці-
вок. 

Мікромелія (micromelia) – зменшення кінці-
вок. 

Монобрахія (monobrachia) – відсутність однієї 
верхньої кінцівки. 

Нотомелія (notomelia) – додаткові кінцівки на 
спині. 

Перомелія (peromelia) – мала довжина кінці-
вок при нормальному тулубі. Розрізняють такі її 
форми: 

а) повна перомелія (peromelia complexa) – ВК 
відсутня, відповідний відділ тулуба 
закінчується одним рудиментарним пальцем 
або шкірним виступом; 

б) неповна перомелія (peromelia incomplexa) – 
плечова кістка недорозвинена і закінчується 
рудиментарним пальцем або шкірним 
виступом. 

Плечова гемігіпертрофія (hemihypertrophia 
brachialis) – однобічне збільшення розмірів плечо-
вої ділянки. Патологічний процес локалізується, як 
правило, у м’яких тканинах (шкіра, підшкірна кліт-
ковина, м’язи), іноді залучається й кісткова ткани-
на. Гемігіпертрофія переважно виникає внаслідок 
аномалій розвитку кровоносних і лімфатичних су-
дин. Може бути одним із проявів синдрома Кліппе-
ля-Треноне [27], іноді трапляється при уродженому 
гігантизмі, акромегалії, гіпотиреозі, системній скле-
родермії. 

Полімелія (polymelia) – множинність кінцівок. 
Буває симетричною й асиметричною.  

Преаксіальна та постаксіальна поздовжні 
деформації – відсутність або гіпоплазія відповідно 
передосьової (преаксіальної) та позаосьової 
(постаксіальної) частин кінцівки. 

Променева косорукість – УВР ВК, яка харак-
теризується поздовжнім недорозвиненням кісток 
передпліччя та кисті з променевого боку, що поля-
гає в гіпоплазії променевої кістки і першого пальця 
різного ступеня вираження. Частота променевої 
косорукості різна: від 1 випадку на 30 000 до 1 на 
100 000 новонароджених [28]. Патогенетичними 
чинниками цієї аномалії є деструкція тканини, з 
якої розвивається кістка, або порушення її морфо-
генезу. Існує декілька класифікацій уродженої про-
меневої косорукості, згідно однієї з яких [29] розріз-
няють чотири її типи: 

Тип I – часткове недорозвинення дистального 
відділу променевої кістки. 

Тип II – гіпоплазія дистального або проксима-
льного кінця променевої кістки до 1/3 від її довжи-
ни, що призводить до нестабільності у променево-
зап’ястковому суглобі. 

Тип III – гіпоплазія променевої кістки при наяв-
ності тільки її проксимального відділу. 

Тип IV – аплазія (повна відсутність) променевої 
кістки. 

Виділяють три ступеня променевої косорукості 
[30]: 

1 ступінь – гіпоплазія дистального кінця або 
відділу променевої кістки та вкорочення до 50% від 
її довжини;  

2 ступінь – рудиментарна променева кістка та 
вкорочення більше 50% від її довжини; 

3 ступінь – аплазія променевої кістки. 
Променево-ліктьовий синостоз (radiocubital 

synostosis) – зрощення кісток передпліччя, пере-
важно, у проксимальному відділі, за рахунок пере-
тинки, яка в подальшому костеніє, що призводить 
до неможливого привертання та відвертання. Не-
дорозвинення кісток передпліччя часто поєднуєть-
ся з недорозвиненням дистального кінця плечової 
кістки. Передпліччя фіксується в положенні край-
ньої пронації. Головка променевої кістки деформо-
вана – видовжена, зміщена у проксимальному на-
прямку. Частота променево-ліктьового синостозу 
серед усіх уроджених деформацій ВК коливається 
від 1,12 [31] до 9,35 % [32], а серед УВР опорно-
рухового апарату від 0,11 до 0,61% [33-34]. Також 
різне співвідношення двобічного синостозу до од-
нобічного: 4:1 [35] та 2:1 [36].  

Синостоз плечової кістки і ліктьової кістки, або 
променевої та ліктьової кісток (плечовий або про-
менево-ліктьовий синостоз) може виявлятися при 
синдромі А́нтлі-Бі́кслера (МІМ №201750; 
№208410). 

Виділяють чотири типи променево-ліктьового 
синостозу [37-38]: 

I тип – волокнистий синостоз. 
II тип – кістковий синостоз із недорозвиненням 

головки променевої кістки.  
III тип – кістковий синостоз із заднім вивихом 

головки променевої кістки.  
IV тип – кістковий синостоз із переднім вивихом 

головки променевої кістки. 
Слід зазначити, що при I типі ротаційні рухи 

передпліччя відсутні. Головка променевої кістки 
може бути без змін, або мати невеликий нахил у 
вентро-латеральному напрямку. Метафіз промене-
вої кістки потовщений. При II типі головка промене-
вої кістки не диференціюється. При III типі проме-
нево-ліктьового синостозу виявляється задній або 
задньозовнішній вивих променевої кістки, головка 
якої гіпоплазована. Відсутні анатомічні вигини ший-
ки променевої кістки. При II і III типах, діафіз про-
меневої кісти має дугоподібну форму з кутом, відк-
ритим до ліктьової кістки. Це найбільш тяжкі типи, 
тому що пронаційне положення передпліччя є мак-
симальним. Воно перевищує 60° в 75% і 82,8 % 
відповідно.  



  Огляди літератури 

 Український журнал медицини, біології та спорту – 2020 – Том 5, № 4 (26) 65  

Для IV типу характерним є збільшення метафі-
за променевої кістки. На цьому рівні променева 
кістка різко відхиляється вперед. Таким чином, го-
ловка виявляється у передньому вивиху [39]. 

Симмелія (symmelia) – зрощення кінцівок. 
Трибрахія (tribrachia) – потрійні верхні кінців-

ки.  
Уроджена кукса передпліччя (cuxa ante-

brachii congenita) – відсутність дистального відді-
лу ВК. Ця УВР ВК трапляється у 66,7% випадках 
[26]. По рівню недорозвинення передпліччя розріз-
няють довгі та короткі кукси. Останні трапляються 
найбільш часто (у 59% випадках) та виявляються в 
межах верхньої, середньої й нижньої третин. Функ-
ція захоплення відсутня, визначається слабкість 
м’язів недорозвиненої ВК і плечового пояса, недо-
розвинення і вкорочення плечової кістки, недороз-
винення зв’язкового апарату ліктьового суглобу, 
його рекурвація (перерозгинання). Зазначимо, що 
чим коротша кукса, тим більш виражена рекурва-
ція. Також виявляється вальгусна деформація та 
деформація кісток передпліччя, наявність вираже-
них рудиментів пальців. Передпліччя може бути 
представлено однією кісткою (променевою або 
ліктьовою).  

Уроджена кукса плеча (cuxa brachii con-
genita) – УВР поперечного типу, що характеризу-
ється відсутністю дистальних відділів ВК 
(передпліччя, кисті). Розрізняють кукси стосовно 
рівня недорозвинення діафіза плечової кістки: ко-
ротка, довга, в межах верхньої, середньої та ниж-
ньої третин. Трапляється повне порушення функції 
захоплення; наявність певного запасу м’яких тка-
нин; можуть бути присутні рудименти, асиметрія 
передпліччя, недорозвинення проксимального від-
ділу плеча і передпліччя, плечового суглоба та 
його гіпермобільність, підвивих плеча. 

Фокомелія (fokomelia) або тюленеподібна 
кінцівка, при якій спостерігається відсутність або 
значне недорозвинення проксимальних відділів 
кінцівок, водночас стопи з’єднуються з тулубом за 
допомогою коротких кукс. Іноді в процес залуча-
ються як нижні, так і верхні кінцівки. 

G. Tytherleigh-Strong, G. Hooper [40] на основі 
клініко-рентгеноло-гічного дослідження 24 пацієн-
тів з 44 недорозвиненими кінцівками, з урахуван-
ням анатомічних співвідношень сегментів плеча і 
передпліччя, запропонували класифікацію фокоме-
лії ВК із виділенням 3 підгруп: 

− тип А – недорозвинення плечової кістки, є 
тільки одна з кісток передпліччя; 

− тип В – недорозвинення плечової кістки та 
обох кісток передпліччя; 

− тип С – рудимент плечової кістки утворює 
єдиний кістковий блок з однією чи двома 
кістками передпліччя. 

А. А. Кольцов [41] підкреслює, що термін 
«фокомелія» позначає тільки певний зовнішній 
вигляд ВК, яка різко вкорочена, з невираженими 
сегментами плеча і передпліччя, кистю. Остання 
починається від тулуба та побудована з декількох 
променів і не характеризує кількісно-якісний склад 
скелета кінцівки. У той же час, при деяких формах 
проксимального недорозвинення кінцівок, вони 
клінічно зовсім не подібні на ласти тюленя. 
H. R. McCarroll [42] при постановці діагнозу ектро-
мелії замість терміна «проксимальна ектромелія» 
використовує «аксіальна ектромелія», що можна 
пояснити тим, що при таких формах недорозвинен-
ня, як правило, уражені всі сегменти ВК – плече, 
передпліччя та кисть. Як наголошує А. А. Кольцов 
[41], такі найбільш розповсюджені терміни, які ха-
рактеризують цілу групу УВР ВК, – «фокомелія», 
«дизмелія», «недорозвинення всіх сегментів кінців-
ки», «аксіальна ектромелія», не відображають 
справжньої клініко-рентгенологічної картини змін 
недорозвинення ВК. Тому, оптимальним терміном, 
який відображає сутність вище зазначених анато-
мо-функціональних змін, є «проксимальна ектро-
мелія» і на сьогоднішній день є актуальним за-
вданням створення класифікації проксимальних 
форм ектромелії.  

Виділяють такі види фокомелії: 
а) повна фокомелія (focomelia complexa) – 

відсутність кісток плеча та передпліччя, при 
цьому цілком сформована кисть відходить 
безпосередньо від місця прикріплення до 
тулуба; 

б) проксимальна фокомелія (focomelia proxi-
malis) – відсутність плечової кістки, при 
цьому кисть приєднується за допомогою 
збережених кісток передпліччя. 

в) дистальна фокомелія (focomelia dystalis) – 
відсутність кісток передпліччя, в результаті 
чого кисть прикріплюється до плечової 
кістки. 

Хронічний підвивих кисті або деформація, 
або хвороба Маделунга (morbus Madelungi) – 
локальна епіфізарна дисплазія, яка характеризу-
ється вкороченням променевої кістки на 4-5 см і 
вивихом (підвивихом) ліктьової кістки, що зовні 
проявляється випином головки ліктьової кістки і 
зміщенням кисті в долонну сторону. Вище зазначе-
не зумовлює своєрідну штикоподібну деформацію 
променево-зап’ясткового суглоба, яка розвиваєть-
ся внаслідок передчасного закриття дистальної 
епіфізарної зони росту променевої кістки, що приз-
водить до її вкорочення [43]. Півмісяцева кістка 
нависає над долонним краєм епіфіза променевої 
кістки. Висота дистального епіфіза по променевій 
стороні значно перевищує його висоту по ліктьовій 
стороні. Основною причиною даної патології є дис-
пластичні порушення в епіфізі променевої кістки 
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постнатального характеру, при нормальному  
розвитку ліктьової кістки [44]. Частота деформації 
Маделунга 1:2000–1:4000 населення [45]. Трапля-
ються роботи, в яких доведено існування зв’язку 
між розвитком деформації Маделунга та генетич-
ною аномалією (аберацією статевих хромосом), 
фенотиповим проявом якої є затримка статевого 
дозрівання і менструального циклу [46]. 

Шистомелія (schistomelia) – розщеплення 
кінцівок [47]. 

УВР ВК трапляються також і при таких синдро-
мах як: 

Адамса-Олівера синдром (МІМ №100300; 
№614219; №614814; №615297; №616028; 
№616589) характеризується наявністю поперечних 
дефектів кінцівок на фоні основних проявів мікро-
цефалії та аплазії шкіри. 

Ентлія-Бікслера синдром (МІМ №207410). 
При даному синдромі спостерігається патологія 
черепа: передчасне зрощення швів (краніостеноз), 
брахіцефалія, в результаті чого лоб різко виступає 
вперед, череп набуває трапецієподібної форми, 
спинка носа відсутня, обличчя різко гіпоплазоване, 
випинання очних яблук (екзофтальм) із очних ямок, 
ніс недорозвинутий, ніздрі вивернуті, вушні ракови-
ни маленькі, деформовані, стеноз слухових ходів, 
проптоз. 

Патологія скелета: синостози трубчастих кіс-
ток. Постійна ознака – променево-ліктьовий синос-
тоз, рухи в ліктьовому суглобі різко обмежені. Груд-
на клітка часто вкорочена, синостози кісток зап’яст-
ка, контрактури в дрібних суглобах кистей і стоп. 
Видовжені кисті і стопи. 

Карликовості танатофорної синдром (МІМ 
№187600; №187601) – одна з найбільш поширених 
дисплазій, що трапляється в 1 із 45 000 новонаро-
джених. Синдром характеризується надзвичайно 
короткими кінцівками, довгим вузьким тулубом, 
великою головою з опуклим чолом, екзофтальмом, 
гіпоплазією кореня носа, широким тім’ячком. Існує 
два типи синдрому. Танатофорна дисплазія I типу 
відрізняється наявністю вигнутих стегнових кісток і 
сплюснутих хребців. Танатофорна дисплазія II ти-
пу характеризується прямими стегновими кістками 
і аномалією черепа у вигляді трилисника. Смерть 
настає в неонатальному періоді від дихальної не-
достатності. Часто під час вагітності трапляється 
полігідрамніон. Характерна мікромелія, конічна 
форма пальців кистей, макроцефалія, чисельні 
шкірні складки. 

Корнелія де Ланге синдром (МІМ №122470; 
№610759; №614701; №300590; №300882) характе-
ризується мікромелією, фокомелією, крипторхіз-
мом і синофризом. 

Ланджера-Сальдіно синдром (МІМ №200610). 
Показовими ознаками типу І є великий виступаю-

чий лоб; плоске обличчя, вдавлений ніс із виверну-
тими ніздрями, підборіддя без особливостей. Ко-
ротка шия є постійним проявом ахондрогенезу, 
незалежно від типу. При гіпохондрогенезі типу ІІ – 
обличчя не уражене. У дітей з цим захворюванням 
вкорочені верхні та нижні кінцівки. 

Для ІІ типу характерно: мікромелія, карлико-
вість, щілина піднебіння, гігрома, коротка шия, боч-
коподібна грудна клітка, короткий тулуб, короткі та 
горизонтально розміщені ребра, ключиці без особ-
ливостей, живіт збільшений.  

Нагера синдром (МІМ №154400) – наявні раді-
альні аномалії кінцівок на фоні мікрогнатії, щілини 
губи та ін. 

Нієрхоффа-Хубнера синдром (МІМ №241500). 
Мікромелія в новонародженого з нормальною дов-
жиною тіла; напади виражених судом вже в перші 
дні життя; аномалій обличчя не трапляється. Ле-
тальність настає в перші тижні життя. 

Панцитопенії Фанконі синдром (МІМ 
№227650 Анемія Фанконі, тип 1; МІМ №227660 
Анемія Фанконі, тип 2; МІМ №227645 Анемія Фан-
коні, тип 3; МІМ №227646 Анемія Фанконі, тип 4) 
характеризується радіальним дефектом при за-
гальній картині мікроцефалії, панцитопенії та ано-
малій очей. 

Паренті-Фраккаро-Хаустона-Гарріса синд-
ром (МІМ №200600; №600972). Для типів А і В 
спільними ознаками є: мікромелія, карликовість, 
неосифіковані кістки стоп, мертвонародження або 
смерть відразу після народження.  

Для типу ІА характерно: плоске перенісся, ко-
роткий ніс, вивернуті ніздрі, коротка шия. Боч-
коподібна грудна клітка, короткі з множинними пе-
реломами ребра, короткі широкі ключиці, гіпопла-
зована лопатка, живіт збільшений, череп погано 
осифікований, неосифіковані тіла хребців, шийні і 
верхні грудні дуги хребців осифіковані. Короткі  
кінцівки, чашоподібна стегнова кістка з проксима-
льними шипами метафізів, короткі, широкі вели-
когомілкові кістки, короткі променеві кістки, не  
осифіковані кістки ВК. Спостерігаються набряки й 
гідрамніон. 

Для типу ІВ характерно: плоске обличчя,  
вузька грудна клітка, тонкі короткі ребра, поодинокі 
переломи ребер, гіпоплазована лопатка, збільше-
ний живіт, пахвові, пупкові грижі. Осифікація  
черепа відстає від гестаційного віку. Відсутня або 
мінімальна осифікація тіл хребців. Недорозвиненя 
клубові кістки, неосифіковані сідничні та лобкові 
кістки. Різко виражена мікромелія, короткі і широкі 
трубчасті кістки. Полігідрамніон. 

Робертса синдром (МІМ №268300) – характе-
ризується варіабельністю ознак, часто виявляється 
тетрафокомелія, щілина губи і піднебіння, мікрог-
натія та спленогонадне злиття. 
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Робінова синдром (МІМ №180700; №268310) – 
тяжка скелетна дисплазія з генералізованим вкоро-
ченням кінцівок, сегментними дефектами хребта, 
брахідактилією і лицевою дизморфією. Диспропор-
ційний карликовий зріст, брахімелія, гіпертело-
ризм, відкрита гідроцефалія, антимонголоїдний 
розріз очей, кирпатий ніс, виступаюче чоло, гіпоп-
лазія нижньої щелепи та середньої частини облич-
чя, рот трикутної форми, дисплазія зубів, гіподон-
тія, аномалії розміщення зубів; гіпоплазія калитки і 
статевого члена, крипторхізм; гіпоплазія клітора й 
малих соромітних губ; вкорочені кінцівки (особливо 
кістки передпліччя), УВР серця, транспозиції магіс-
тральних артерій.  

Тромбоцитопенія з відсутністю променевих 
кісток (TAR-синдром; МІМ №274000) – характери-
зується уродженою двобічною променевою косору-
кістю, УВР плечових кісток і плечового суглоба. 
Відмінна ознака даного синдрому – збереження 
першого променя кисті. Частота TAR-синдрома 1 
на 100000 новонароджених [48]. 

Фон восс Черствоя синдром (МІМ №223340) – 
поєднання фокомелії, тромбоцитопенії, енцефало-
целє і сечостатевих аномалій.  

Хангарта (ІІ) синдром (МІМ №103300) – сімей-
на дизостотична комбінована УВР, яка характери-
зується перомелією і мікрогнатією. Комплекс гіпоп-
лазії щелепно-лицевої ділянки і кінцівок. Відносить-
ся до синдромів черепно-нижньощелепно-лицевої 
дизморфії. 

Холта-Орама синдром (МІМ №142900) – пе-
редсердно-пальцева дисплазія, що є спадковою 
комбінованою УВР, яка характеризується дефек-
том міжпередсердної перегородки і дисплазією 
кисті; відноситься до УВР серця. Трапляються ано-
малії лопатки і ліктьових кісток. 

CHILD-синдром – характеризується дефектом 
кінцівок, уродженою гемідисплазієюя та шистохей-
лією (щілиною губ). 

При VAGTERL-асоціації (МІМ №192350) трап-
ляються аномалії хребта, атрезія відхідника, УВР 
серця і нирок, трахео-стравохідна нориця, атрезія 
стравоходу та дефекти променевої кістки: гіпопла-
зія I пальця або променевої кістки, преаксіальна 
полідактилія чи синдактилія. Постановка діагнозу 
VAGTERL-асоціації у новонародженого базується 
на наявних трьох із вищезазначених симптомів. 
Частота VAGTERL-асоціації у новонароджених 
становить 1:10000-40000. 

Редукція кінцівок може траплятися і при синд-
ромах Гербе, Pоland-послідовності та Роберт-SC-
фокомелії. 

Заключення. Порушення розвитку мезенхіми 
на 4-8 тижнях пренатального періода онтогенезу 
призводить до виникнення уроджених вад верхніх 
кінцівок: недорозвинення, зрощення їх проксималь-
них або дистальних кінців, відсутність або недороз-
винення анатомічних структур  

Найуразливішим до дії тератогенів, які спричи-
нюють уроджені вади розвитку кінцівок, є 4-5 тижні 
внутрішньоутробного життя. 

Уроджені вади розвитку кінцівок поділяють на 
п’ять великих груп: уроджені ампутації кінцівки, 
недорозвинення кінцівок, синдром амніотичних 
перетяжок, брахімелія, уроджені несправжні  
суглоби. 

Серед уроджених вад плечової кістки та кісток 
передпліччя найбільш часто трапляються: аксіаль-
на ектромелія, косорукість, макро- та мікромелія, 
плечова гемігіпертрофія, променево-ліктьовий си-
ностоз, уроджена кукса передпліччя та плеча, фо-
комелія, хвороба Маделунга. 

Перспективи подальших досліджень. Ви-
вчення морфологічних передумов виникнення УВР 
кісток плеча та передпліччя може бути підґрунтям 
для розробки та обґрунтування нових способів їх 
хірургічної корекції.  
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ОНТОЛОГИЯ ВРОЖДЕННЫХ ПОРОКОВ ПЛЕЧЕВОЙ КОСТИ  
И КОСТЕЙ ПРЕДПЛЕЧЬЯ 
Хмара Т. В., Никорич Д. М., Стабрин М. Б.,  
Ризничук М. А., Стельмах Г. Я., Лека М. Ю.  
Резюме. Врожденные аномалии выявляют у 1-3% новорожденных, и около 10% этих детей имеют 

пороки развития верхних конечностей. Частота врожденных аномалий не существенно изменилась за 
последнее десятилетие. Большинство из них формируется спонтанно или вследствие имеющейся гене-
тической патологии, и только некоторые из них возникают под действием тератогенных факторов. 

По происхождению аномалии развития конечностей можно разделить на эмбриопатии, в основе ко-
торых лежит нарушение закладки и патология развития эмбриона в период с 16-20-го дня после оплодо-
творения до конца 8-й недели внутриутробного развития (случаи больших дефектов с отсутствием от-
дельных костей, целых сегментов и т. д.), и фетопатии, в основе которых патология развития плода, воз-
никающая под влиянием вредных факторов с 9-й недели внутриутробного периода развития и до момен-
та рождения (случаи нарушения формы при развитии костных сегментов и мягкотканных компонентов, 
например, артрогрипоз). 

Вследствие нарушения развития мезенхимы на 4-8 неделях пренатального периода онтогенеза воз-
никают такие пороки развития верхних конечностей как недоразвитие, сращение их проксимальных или 
дистальных концов, отсутствие или недоразвитие анатомических структур. Наиболее уязвимым к дейст-
вию тератогенов, которые вызывают врожденные пороки развития конечностей, является 4-5 недели 
внутриутробного развития. Врожденные пороки костей скелета плеча и предплечья возникают вследст-
вие нарушения процессов хемотаксиса, пролиферации, дифференцированной и программируемой смер-
ти клеток на ранних этапах эмбриогенеза. 
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Все пороки развития конечностей можно разделить на пять групп, а именно: врожденные ампутации 
(амелия и врожденная ампутационная культя дистального отдела конечности при нормальном формиро-
вании ее проксимального отдела); недоразвитие конечности (эктромелия, перомелия, фокомелия); ам-
ниотические перетяжки; брахимелия и врожденные ложные суставы. Врожденные аномалии конечностей 
могут носить локальный характер или сопровождаться пороками развития других систем организма. 

На основании проведенного анализа источников литературы предпринята попытка обобщить сущест-
вующие сведения о врожденных пороках скелета плеча и предплечья и предложена их классификация, а 
также толкование согласно алфавита. Кратко охарактеризованы наиболее распространенные наследст-
венные синдромы с пороками развития плечевой кости и костей предплечья. 

Ключевые слова: плечевая кость, локтевая кость, лучевая кость, порок развития, верхняя конеч-
ность, человек. 
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Ontology of Congenital Malformations  
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Abstract. Congenital malformations are diagnosed in 1-3% of new-borns, and about 10% of these children 

have congenital abnormalities of the upper extremities. The incidence of birth anomalies has not significantly 
changed in the last decade. Most of them develop spontaneously or as a result of existing genetic pathology, 
and only some of them develop under the influence of teratogenic factors. 

The purpose of the study was to summarize the data from the literature on the birth defects of the humerus, 
elbow and radial bones, and propose their classification. 

Based on the analysis of sources of scientific literature, we made an attempt to summarize the existing in-
formation on the shoulder and forearm bones and propose their classification and interpretation according to the 
alphabet. 

Originally the anomalies of development of extremities can be divided into embriopathies which are based 
on defection of the organ’s organization and pathology of embryo in a period from 16-20th twenty-four hours af-
ter an impregnation to the end of 8th week underdevelopment and fetopathy which is based on pathology of the 
fetation, that arises up as a result of influence of harmful factors from 9th week of underdevelopment and to the 
moment of birth. 

Impaired mesenchyme development in the 4th-8th weeks of the prenatal period of ontogenesis results in such 
defects of the development of the upper extremities as underdevelopment, fusion of their proximal or distal 
edges, absence or underdevelopment of anatomic structures. The 4th-5th weeks of intrauterine development are 
the most vulnerable to the influence of teratogens, which cause congenital malformations of the extremities. Con-
genital abnormalities of the skeletal bones of the humerus and forearm occur as a result of impaired processes of 
chemotaxis, proliferation, differentiated and programmed cell death in the early stages of embryogenesis. 

All malformations of the extremities can be divided into five groups, namely: congenital amputations (amelia 
and congenital amputation stump of the distal region of the extremity in case its proximal region is normally de-
veloped); underdevelopment of the extremity (ectromelia, peromelia, phocomelia); amniotic constrictions; 
brachimelia and congenital false joints. Congenital malformations of the extremities can have local character or 
accompanied by congenital abnormalities of other systems of the organism. 

Conclusion. Based on the analysis of scientific resources, the authors generalized the existing data about 
the congenital malformations of the skeleton of the shoulder and forearm and suggested their classification and 
interpretation according to the alphabet. The most common hereditary syndromes involving developmental mal-
formations of the humerus and forearm bones were briefly characterized. 

Keywords: humerus, ulna, radial bone, malformation, upper extremity, human. 
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