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3 Íàö³îíàëüíà ñïåö³àë³çîâàíà äèòÿ÷à ë³êàðíÿ «ÎÕÌÀÒÄÈÒ» ÌÎÇ Óêðà¿íè (Êè¿â)

Íà îñíîâ³ îáñòåæåííÿ òà ë³êóâàííÿ 414 ä³òåé ³ç ÂÂÑ òà åêñòðàêàðä³àëüíèìè àíîìàë³ÿ-
ìè ðîçâèòêó áóëî äîñë³äæåíî òà ïðîàíàë³çîâàíî ÷àñòîòó, ñòðóêòóðó òà ñòàí ä³àãíîñòèêè
åêñòðàêàðä³àëüíèõ âàä ðîçâèòêó â ïàö³ºíò³â ³ç ñèíäðîìàëüíèìè ôîðìàìè ÂÂÑ.

Êëþ÷îâ³ ñëîâà: åêñòðàêàðä³àëüí³ àíîìàë³¿ ðîçâèòêó, âðîäæåíà âàäà ñåðöÿ, ãåíåòè÷í³ ñèíä-
ðîìè.

²ç ãåíåòè÷íèìè ïðîáëåìàìè ó âèãëÿä³ âðîäæåíèõ âàä ðîçâèòêó ³ äåôåêò³â ìåòàáîë³çìó
íàðîäæóþòüñÿ 3% íîâîíàðîäæåíèõ [5]. Âðîäæåí³ âàäè ðîçâèòêó, âêëþ÷àþ÷è õðîìîñîìí³
ïîðóøåííÿ, ïàòîëîã³þ ºäèíîãî ãåíà ³ ìíîæèíí³ àíîìàë³¿, º îñíîâíîþ ïðè÷èíîþ åìáð³î-
íàëüíî¿, ôåòàëüíî¿ ³ äèòÿ÷î¿ ñìåðòíîñò³, à òàêîæ äèòÿ÷î¿ çàõâîðþâàíîñò³ â ðîçâèíåíèõ
êðà¿íàõ. Íàé÷àñò³øå ä³òè ìàþòü ñåðéîçí³ ô³çè÷í³ ³ ìåíòàëüí³ ïîðóøåííÿ, ÿê³ âèçíà÷àþòü
ÿê³ñòü æèòòÿ õâîðèõ ³ ¿õ ñ³ìåé, çóìîâëþþòü ïðîáëåìè ³ç ñîö³àëüíîþ àäàïòàö³ºþ, à òàêîæ
ïîòðåáóþòü òðèâàëîãî ³ äîðîãîãî ìåäè÷íîãî îáñëóãîâóâàííÿ [3, 7, 8, 9].

Íàéïîøèðåí³øèìè âðîäæåíèìè àíîìàë³ÿìè ó ä³òåé º âðîäæåí³ âàäè ñåðöÿ (ÂÂÑ)
[6]. Â Óêðà¿í³ ÂÂÑ òàêîæ º íàéá³ëüø ïîøèðåíèìè âàäàìè ðîçâèòêó ³ ñêëàäàþòü 7–12
âèïàäê³â íà 1000 íîâîíàðîäæåíèõ [2]. Âîíè çóìîâëþþòü äî 40% ïåðèíàòàëüíèõ âòðàò ³
çàëèøàþòüñÿ îäí³ºþ ç îñíîâíèõ ïðè÷èí ìàëþêîâî¿ ñìåðòíîñò³ â Óêðà¿í³ [1, 2]. Àñîö³-
éîâàí³ ³ç åêñòðàêàðä³àëüíèìè àíîìàë³ÿìè ðîçâèòêó âàäè ñåðöÿ ñòàíîâëÿòü 25–30% âñ³º¿
ê³ëüêîñò³ ÂÂÑ [6]. Ïîë³îðãàííà ïàòîëîã³ÿ ó ä³òåé ³ç ÂÂÑ òà åêñòðàêàðä³àëüíèìè àíîìà-
ë³ÿìè ðîçâèòêó çóìîâëþº íåîáõ³äí³ñòü êîìïëåêñíîãî ï³äõîäó ïðè ïîñòàíîâö³ ä³àãíîçó
³ç çàñòîñóâàííÿì ñïåö³àëüíèõ âèñîêîòåõíîëîã³÷íèõ ìåòîä³â äîñë³äæåííÿ, çàëó÷åííÿì
âóçüêîïðîô³ëüíèõ ìåäè÷íèõ ôàõ³âö³â ³ ïîòðåáóº çíà÷íîãî çá³ëüøåííÿ âèòðàò âæå íà åòàï³
ïîñòàíîâêè ä³àãíîçó [4].

Ìåòà ðîáîòè – âèçíà÷èòè ñòðóêòóðó òà ïèòîìó âàãó åêñòðàêàðä³àëüíèõ âàä ðîçâèòêó â
ä³òåé, ïðîîïåðîâàíèõ ³ç ïðèâîäó ÂÂÑ.

Ìàòåð³àëè ³ ìåòîäè. Êë³í³÷íèé ìàòåð³àë äîñë³äæåííÿ ñêëàëè ä³òè, ÿê³ ïðîéøëè õ³ðóð-
ã³÷íå ë³êóâàííÿ ÂÂÑ â ÄÓ«Íàóêîâî-ïðàêòè÷íèé ìåäè÷íèé öåíòð äèòÿ÷î¿ êàðä³îëîã³¿ òà
êàðä³îõ³ðóðã³¿ ÌÎÇ Óêðà¿íè». Äîñë³äæóâàíà ãðóïà ñêëàäàëàñÿ ç 414 ïàö³ºíò³â ç åêñòðàêàð-
ä³àëüíèìè àíîìàë³ÿìè ðîçâèòêó, ÿêèì âèêîíàíà õ³ðóðã³÷íà êîðåêö³ÿ ÂÂÑ ó ïåð³îä ³ç ñ³÷-
íÿ 2005 ïî ãðóäåíü 2009 ð.

Íà ìîìåíò îïåðàö³¿ â³êîâà ìåä³àíà ïàö³ºíò³â äîñë³äæóâàíî¿ ãðóïè ñêëàëà 7 ì³ñÿö³â
(â³ä 0,03 äî 219 ì³ñÿö³â), ïåðåâàæíà á³ëüø³ñòü (59%) ïàö³ºíò³â áóëè â³êîì â³ä 1 äî 12 ì³ñÿ-
ö³â. Ìåä³àíà âàãè ñêëàëà 6 êã (â³ä 1,7 äî 65 êã). Ïàö³ºíò³â ÷îëîâ³÷î¿ ñòàò³ áóëî 235 (57%),
æ³íî÷î¿ – 179 (43%).

ÂÂÑ ó ïîºäíàíí³ ç ìàëèìè åêñòðàêàðä³àëüíèìè àíîìàë³ÿìè ðîçâèòêó (òðè ³ á³ëüøå
ñòèãì äèçåìáð³îãåíåçó) òà/àáî ó ïîºäíàíí³ ç âðîäæåíèìè âàäàìè ðîçâèòêó â ³íøèõ ñèñòå-
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ìàõ îðãàí³â ôîðìóþòü ñèíäðîìàëüí³ ôîðìè ÂÂÑ. Çã³äíî ç òèïîì ãåíåòè÷íîãî ñèíäðîìó
âñ³ ïàö³ºíòè, ÿê³ ñïîñòåð³ãàëèñÿ íàìè, áóëè ðîçä³ëåí³ íà òðè ãðóïè.

Äî ïåðøî¿ ãðóïè, íàéá³ëüøî¿ çà ê³ëüê³ñòþ ïàö³ºíò³â, óâ³éøëè 277 (67%) ä³òåé ³ç õðî-
ìîñîìíèìè ñèíäðîìàìè. Äðóãó ãðóïó ñêëàëè 66 (16%) õâîðèõ ³ç íåõðîìîñîìíèìè ñèíä-
ðîìàìè. Òðåòÿ ãðóïà âêëþ÷àëà 71 (17%) ïàö³ºíòà ³ç ñèíäðîìîì íåäèôåðåíö³éîâàíèõ ìíî-
æèííèõ âðîäæåíèõ âàä ðîçâèòêó.

Óñ³ì ïàö³ºíòàì íà ð³çíèõ åòàïàõ ãîñï³òàëüíîãî ïåð³îäó ïðîâîäèëèñÿ çàãàëüíîêë³í³÷í³,
ô³çèêàëüí³, ëàáîðàòîðí³, ³íñòðóìåíòàëüí³ äîñë³äæåííÿ. Ñïåö³àëüí³ ìåòîäè äîñë³äæåííÿ
åêñòðàêàðä³àëüíèõ àíîìàë³é âêëþ÷àëè: ä³àãíîñòèêó äèçìîðô³÷íèõ îñîáëèâîñòåé, óëüòðà-
çâóêîâå äîñë³äæåííÿ ãîëîâíîãî ìîçêó ³ âíóòð³øí³õ îðãàí³â, ðàä³îëîã³÷í³ ìåòîäè äîñë³-
äæåííÿ ãîëîâíîãî ìîçêó ³ âíóòð³øí³õ îðãàí³â, ìåäèêî-ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ òà ìî-
ëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷í³ ìåòîäè äîñë³äæåííÿ. Ìåäèêî-ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ
ïðîâîäèëîñÿ íà ð³çíèõ ãîñï³òàëüíèõ åòàïàõ óñ³ì ä³òÿì äîñë³äæóâàíî¿ ãðóïè ³ ÷ëåíàì ¿õ
ðîäèí. Âîíî çä³éñíþâàëîñÿ íà áàç³ ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî öåíòðó Íàö³îíàëüíî¿ ñïåö³àë³çî-
âàíî¿ äèòÿ÷î¿ ë³êàðí³ «ÎÕÌÀÒÄÈÒ» ÌÎÇ Óêðà¿íè òà ñòàö³îíàðíèõ ï³äðîçä³ë³â Íàóêîâî-
ïðàêòè÷íîãî ìåäè÷íîãî öåíòðó äèòÿ÷î¿ êàðä³îëîã³¿ òà êàðä³îõ³ðóðã³¿ âèêîðèñòàííÿì ñèí-
äðîìàëüíîãî ï³äõîäó â êîæíîìó êîíêðåòíîìó âèïàäêó ÂÂÑ. Çà ïîêàçàííÿìè, ÿê³
âèçíà÷àëèñÿ ë³êàðåì-ãåíåòèêîì, ïàö³ºíòàì âèêîíóâàëè öèòîãåíåòè÷íå äîñë³äæåííÿ, â
ò.÷. ç âèêîðèñòàííÿì ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷íîãî ìåòîäó (FISH).

Äëÿ ñòàòèñòè÷íî¿ îáðîáêè äàíèõ ó íàø³é ðîáîò³ ìè âèêîðèñòîâóâàëè íåïàðàìåòðè÷í³
ìåòîäè îö³íêè â³äì³ííîñòåé ì³æ âèá³ðêàìè, ïðåäñòàâëåí³ â ïàêåò³ SPSS Statistics 14.0.

Ðåçóëüòàòè òà ¿õ îáãîâîðåííÿ. ×àñòîòà ñèíäðîìàëüíèõ ôîðì ÂÂÑ ñåðåä óñ³õ ïàö³ºíò³â
(n=5688), ÿê³ ïðîéøëè õ³ðóðã³÷íó êîðåêö³þ ÂÂÑ, äîð³âíþâàëà 7,3%. Çà ïåð³îä äîñë³äæåí-
íÿ ïèòîìà âàãà ïàö³ºíò³â ³ç õðîìîñîìíèìè ñèíäðîìàìè ñòàíîâèëà â³ä 60,8% äî 75,2%, ç
íåõðîìîñîìíèìè ñèíäðîìàìè – â³ä 7,4% äî 22,1%, ³ç ñèíäðîìîì íåäèôåðåíö³éîâàíèõ
ÌÂÂÐ – â³ä 13,4 % äî 24%.

Ó õîä³ äîñë³äæåííÿ ìè âèÿâèëè, ùî íà åòàï³ ïåðâèííî¿ ïåä³àòðè÷íî¿ äîïîìîãè (ÏÏÄ)
ïîïåðåäí³é ä³àãíîç ãåíåòè÷íîãî ñèíäðîìó áóâ âñòàíîâëåíèé ó 247 ä³òåé (59,7% ñïîñòåðå-
æåíü), ç íèõ 88,3% (n=218) õâîðèõ ìàëè ñèíäðîì Äàóíà. Ó òîé æå ÷àñ ó ÍÏÌÖÄÊÊ âïåð-
øå ä³àãíîç ãåíåòè÷íîãî ñèíäðîìó áóâ âñòàíîâëåíèé 167 (40,3%) ä³òÿì, ç íèõ ó 103 (61,6%)
ïàö³ºíò³â ãåíåòè÷íèé ä³àãíîç áóâ âåðèô³êîâàíèé. Ðåøòà ïàö³ºíò³â – 71 (38,4%) äèòèíà ³ç
ñèíäðîìîì íåäèôåðåíö³éîâàíèõ ÌÂÂÐ – ïðîäîâæóþòü ñïîñòåð³ãàòèñÿ ë³êàðåì|ë³êàðêîþ|-
ãåíåòèêîì. Îñê³ëüêè ïîñòàíîâêà ä³àãíîçó ãåíåòè÷íîãî ñèíäðîìó áåçïîñåðåäíüî çàëåæèòü
â³ä ä³àãíîñòèêè åêñòðàêàðä³àëüíèõ àíîìàë³é ðîçâèòêó, ÿêà ó ñâîþ ÷åðãó âèìàãàº âèòðàò
ëþäñüêèõ ³ ìàòåð³àëüíî-òåõí³÷íèõ ðåñóðñ³â, ìè âñòàíîâèëè, ùî öå çá³ëüøóâàëî ÷àñ äîî-
ïåðàö³éíîãî ãîñï³òàëüíîãî ïåð³îäó â ñåðåäíüîìó äî äâîõ ä³á ³ â³äïîâ³äíî çðîñòàëà âàðò³ñòü
ñòàö³îíàðíîãî ë³êóâàííÿ.

Ñåðåä âñ³õ îáñòåæåíèõ íàìè ä³òåé ³ç ãåíåòè÷íîþ ïàòîëîã³ºþ ó 277 (67%) õâîðèõ áóëî
ä³àãíîñòîâàíî õðîìîñîìí³ ñèíäðîìè.

Åêñòðàêàðä³àëüíó ïàòîëîã³þ ó ä³òåé ³ç ñèíäðîìîì Äàóíà áóëî ä³àãíîñòîâàíî ó 21,9%
(n=48) ïàö³ºíò³â. Àíîìàë³¿ ðîçâèòêó áóëè ïðåäñòàâëåí³ àáåðàíòíîþ ï³äêëþ÷è÷íîþ àðòå-
ð³ºþ, ãåìàíã³îìîþ ïå÷³íêè, àãåíåç³ºþ íèðêè, âðîäæåíèì óðåòðîã³äðîíåôðîçîì, áóëàìè
ëåãåíü, äîäàòêîâîþ ÷àñòêîþ íåïàðíî¿ âåíè, òðàõåàëüíèì áðîíõîì òà âðîäæåíèì ñòåíî-
çîì òðàõå¿. Òàêîæ áóëî ä³àãíîñòîâàíî àíîìàë³þ Äåíä³-Óîêåðà, âðîäæåíó ã³äðîöåôàë³þ.
Äèâåðòèêóë Ìåêêåëÿ ä³àãíîñòóâàëè ï³ä ÷àñ àóòîïñ³¿. Ñêåëåòíî-ì’ÿçîâ³ àíîìàë³¿ áóëè íàé-
ïîøèðåí³øèìè ³ âêëþ÷àëè âîðîíêîïîä³áíó äåôîðìàö³þ ãðóäíî¿ êë³òêè, ïàõâèííî-ìî-
øîíêîâ³, ïóïêîâ³ êèëè òà êèëè á³ëî¿ ë³í³¿ æèâîòà. Àíîìàë³¿ î÷åé âêëþ÷àëè êîñîîê³ñòü òà
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êàòàðàêòó. ²ç 48 (21,9% ) ä³òåé òðîº ìàëè ïîçàñåðöåâ³ àíîìàë³¿ ó äâîõ ñèñòåìàõ îðãàí³â, à
îäèí ïàö³ºíò – ó òðüîõ ñèñòåìàõ.

²ç 29 ä³òåé ³ç ñèíäðîìîì ì³êðîäåëåö³¿ 22q11.2. – 58,6% (n=17) ïàö³ºíò³â ìàëè àíîìàë³¿
ðîçâèòêó, ÿê³ íå ñêëàäàëè îñíîâó ôåíîòèïó, àëå ñòîñóâàëèñü æèòòºâî âàæëèâèõ îðãàí³â
³ ñèñòåì. Âðîäæåí³ âàäè âêëþ÷àëè ìîçêîâó ãåòåðîòîï³þ, âðîäæåíó ã³äðîöåôàë³þ, àãå-
íåç³þ íèðêè, ï³äêîâîïîä³áíó íèðêó òà ïîë³êèñòîç íèðîê. Òàêîæ ìè ñïîñòåð³ãàëè êðèï-
òîðõ³çì, ïàõîâó êèëó, êèëó á³ëî¿ ë³í³¿ æèâîòà, ðîçùåïëåííÿ ì’ÿêîãî òà ì’ÿêîãî ³ òâåðäî-
ãî ï³äíåá³ííÿ. Ó 23% ïàö³ºíò³â ä³àãíîñòóâàâñÿ êîìïëåêñ àíîìàë³é ðîçâèòêó â äåê³ëüêîõ
ñèñòåìàõ îðãàí³â.

²ç 14 ä³òåé ³ç ñèíäðîìîì Â³ëüÿìñà åêñòðàêàðä³àëüí³ àíîìàë³¿ áóëè ä³àãíîñòîâàí³ ó 28,6%
ïàö³ºíò³â ³ âêëþ÷àëè àãåíåç³þ íèðêè, ñòåíîç òðàõå¿, êîñîîê³ñòü òà ïàõîâó êèëó. Ç íèõ îäíà
äèòèíà ìàëà ïîçàñåðöåâ³ àíîìàë³¿ ó äâîõ ñèñòåìàõ îðãàí³â.

Åêñòðàêàðä³àëüí³ âàäè ðîçâèòêó â ãðóï³ ç 7 ïàö³ºíòîê ³ç ñèíäðîìîì Øåðåøåâñüêîãî áóëî
ä³àãíîñòîâàíî â îäíîìó âèïàäêó – ó âèãëÿä³ ðîçù³ëèíè òâåðäîãî ï³äíåá³ííÿ.

Äâîº ä³òåé ÷îëîâ³÷î¿ ñòàò³ ³ç ñèíäðîì Êëÿéíôåëüòåðà ìàëè åêñòðàêàðä³àëüíó ïàòîëîã³þ
ó âèãëÿä³ ïîë³ê³ñòîçó íèðîê â îáîõ âèïàäêàõ ³ êîñîîêîñò³ â 1 ïàö³ºíòà.

Õ³ðóðã³÷íå ë³êóâàííÿ ÂÂÑ áóëî ïðîâåäåíå äâîì ä³òÿì ³ç ñèíäðîìîì Åäâàðäñà. Åêñòðà-
êàðä³àëüíà ïàòîëîã³ÿ áóëà ïðåäñòàâëåíà ïîë³ê³ñòîçîì íèðîê â îäí³º¿ ïàö³ºíòêè. Ó äðóãî¿
õâîðî¿ åêñòðàêàðä³àëüíà ïàòîëîã³ÿ áóëà âèÿâëåíà ï³ä ÷àñ àóòîïñ³¿ ³ âêëþ÷àëà ãîëîïðîçåí-
öåôàë³þ ëîáîâî¿ äîë³, ï³äêîâîïîä³áíó íèðêó, ìíîæèíí³ ñòåíîçè òîíêîãî êèøê³âíèêà.

Äî ãðóïè ïàö³ºíò³â ³ç õðîìîñîìíèìè àíîìàë³ÿìè óâ³éøëî ÷åòâåðî ä³òåé ³ç ñèíäðîìà-
ìè ê³ëüê³ñíî¿ ïåðåáóäîâè ñîìàòè÷íèõ õðîìîñîì. Äî ö³º¿ ïàòîëîã³¿ ââ³éøëè ñèíäðîìè:
ìîíîñîì³¿ 11 õðîìîñîìè, ìîíîñîì³¿ 22 õðîìîñîìè, ìîíîñîì³¿ 21 õðîìîñîìè òà òðèñîì³¿ 3 õðîìî-
ñîìè. Ïàö³ºíòè íå ìàëè çàãàëüíèõ ôåíîòèïîâèõ îñîáëèâîñòåé. Ìè çàï³äîçðèëè ãåíåòè÷-
íó ïàòîëîã³þ ó íèõ íà ï³äñòàâ³ âèðàæåíîãî äèçìîðô³çìó òà íàÿâíîñò³ åêñòðàêàðä³àëüíèõ
àíîìàë³é ðîçâèòêó, ÿê³ âêëþ÷àëè ì³êðîöåôàë³þ, øèçåíöåôàë³þ, àíîìàë³þ Äåíä³-Óîêå-
ðà, äîë³õîöåôàë³þ, ì³êðîôòàëüì³þ, êàòàðàêòó, ðîçùåïëåííÿ òâåðäîãî ï³äíåá³ííÿ, ñèí-
äàêòèë³þ II-III ïàëüö³â òà ïîë³äàêòèë³þ ñòîï, äâîñòîðîíí³é êðèïòîðõ³çì òà ì³êðîïåí³ñ.

Ä³òè ç ÂÂÑ òà íåõðîìîñîìíîþ ïàòîëîã³ºþ (ìîíîãåíí³ òà ç íåâ³äîìèì òèïîì ñïàäêî-
âîñò³ ñèíäðîìè) ñêëàëè ãðóïó ç 66 õâîðèõ (30,8% âñüîãî îáñòåæåíîãî êîíòèíãåíòó).

Åêñòðàêàðä³àëüíó ïàòîëîã³þ ó ä³òåé ³ç ñèíäðîìîì Õîëòà-Îðàìà áóëî ä³àãíîñòîâàíî ó
21,4% ïàö³ºíò³â. Âîíà áóëà ïðåäñòàâëåíà àãåíåç³ÿìè íèðêè òà ïàõîâèìè ³ ïóïêîâèìè êè-
ëàìè.

Ï’ÿòäåñÿò â³äñîòê³â ä³òåé ³ç ñèíäðîìîì Íóíàíà ìàëè ïîçàñåðöåâ³ âàäè ó âèãëÿä³ àãåíåç³¿
íèðêè, äâîñòîðîííüî¿ ï³ºëîåêòàç³¿, àíîìàë³é ê³ñòîê âåðõí³õ ê³íö³âîê òà ñóäèííèõ ìàëü-
ôîðìàö³é ãîëîâíîãî ìîçêó.

Åêñòðàêàðä³àëüíà ïàòîëîã³ÿ òàêîæ áóëà ä³àãíîñòîâàíà ó 75% ïàö³ºíò³â ³ç ÂÂÑ òà ñèíä-
ðîìîì Ï’ºðà-Ðîáåíà. Ìè ñïîñòåð³ãàëè ïàõîâó êèëó, ðîçùåïëåííÿ ì’ÿêîãî òà ì’ÿêîãî ³ òâå-
ðäîãî ï³äíåá³ííÿ.

Âñ³ ïàö³ºíòè ³ç ñèíäðîìîì Ñì³òà-Ëåìë³-Îï³öà ìàëè ïîçàñåðöåâ³ âàäè ðîçâèòêó â äåê³ëü-
êîõ ñèñòåìàõ îðãàí³â, à ñàìå: ì³êðîöåôàë³þ, àíîìàë³þ Äåíä³-Óîêåðà, âðîäæåíó ã³äðîöå-
ôàë³þ, àãåíåç³þ ìîçîëèñòîãî ò³ëà, äâîñòîðîíí³é ñòåíîç ñå÷îâîä³â, äâîñòîðîíí³é êðèïòî-
ðõ³çì, ã³ïîñïàä³þ, ì³êðîïåí³ñ, ïàõîâó òà ïàõîâî-ìîøîíêîâó êèëó.

Ó 60% ä³òåé ³ç ñèíäðîìîì Êîðíåë³¿ äå Ëàíãå ìè ñïîñòåð³ãàëè âðîäæåíó ïàòîëîã³þ ñ³òê³â-
êè òà ïàõîâî-ìîøîíêîâ³ êèëè.

Äî ãðóïè ïàö³ºíò³â ³ç ÂÂÑ òà ìàëîïîøèðåíèìè íåõðîìîñîìíèìè ñèíäðîìàìè óâ³é-
øëî øåñòåðî ä³òåé. Ó ö³é ãðóï³ áóëî ä³àãíîñòîâàíî ïîîäèíîê³ âèïàäêè òàêèõ ñèíäðî-
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ì³â: Ìàðò³íà-Áåëà, Ïðóíå-Áåëëà, Ñåêêåëÿ, Àïåðòà, Ààðñüêîãî, Ñåòðå-×îòçåíà. Âñ³ ä³òè
ìàëè òèïîâ³ ôåíîòèïîâ³ îñîáëèâîñò³. Åêñòðàêàðä³àëüíó ïàòîëîã³þ áóëî ä³àãíîñòîâàíî ó
5 ïàö³ºíò³â, ÿêà âêëþ÷àëà äèñòîï³þ íèðêè, ïîäâîºííÿ íèðêè, ãåìàíã³îìè ñòàòåâèõ îð-
ãàí³â, äâîñòîðîíí³é êðèïòîðõ³çì, êàòàðàêòó òà äåôîðìàö³¿ ê³ñòîê ÷åðåïà ç àñèìåòð³ºþ
ãîëîâíîãî ìîçêó. ²ç âñ³º¿ ãðóïè äâîº ïàö³ºíò³â ìàëè ïîçàñåðöåâ³ àíîìàë³¿ ðîçâèòêó â äâîõ
ñèñòåìàõ îðãàí³â.

Ñåðåä ïàö³ºíò³â ³ç ÂÂÑ òà ñèíäðîìîì ãåòåðîòàêñ³¿ åêñòðàêàðä³àëüíó ïàòîëîã³þ áóëî ä³-
àãíîñòîâàíî â 33,3% (n=5). Â ïåðåâàæí³é á³ëüøîñò³ ñïîñòåðåæåíü ñèíäðîìó ãåòåðîòàêñ³¿
áóëî ä³àãíîñòîâàíî ë³âèé ³çîìåðèçì (73%). Ïðàâèé ³çîìåðèçì áóëî ä³àãíîñòîâàíî â 27%
âèïàäê³â. Ïàö³ºíòè íå ìàëè çîâí³øí³õ ñïåöèô³÷íèõ äèçìîðô³÷íèõ îñîáëèâîñòåé. Ïîçà-
ñåðöåâ³ âàäè ðîçâèòêó âêëþ÷àëè áðîíõîëåãåíåâó äèñïëàç³þ, àðòåð³îâåíîçí³ ìàëüôîðìàö³¿
ãîëîâíîãî ìîçêó, ñêîë³îç òà êîñîîê³ñòü.

Ñåðåä ä³òåé ³ç ñèíäðîìîì Ãîëüäåíõàðà åêñòðàêàðä³àëüíà ïàòîëîã³ÿ áóëà âèÿâëåíà â 57%
âèïàäê³â ³ ïðåäñòàâëåíà àãåíåç³ºþ íèðêè, àáåðàíòíîþ ï³äêëþ÷è÷íîþ àðòåð³ºþ òà ñòåíî-
çîì òðàõå¿.

Äî íàøîãî äîñë³äæåííÿ ââ³éøëî ÷îòèðè âèïàäêè ñïîñòåðåæåííÿ ä³òåé ³ç ñèíäðîìàìè
àñîö³àö³é âðîäæåíèõ âàä ðîçâèòêó. Ïàòîëîã³ÿ áóëà ïðåäñòàâëåíà â òðüîõ âèïàäêàõ VACTER
àñîö³àö³ºþ, â îäíîìó – CHARGE ñèíäðîìîì. Ñåðåä åêñòðàêàðä³àëüíèõ àíîìàë³é áóëè
ä³àãíîñòîâàí³ àòðåç³ÿ àíóñó – ó 3 âèïàäêàõ, àòðåç³ÿ õîàí – â 1 âèïàäêó, ï³äêîâîïîä³áíà
íèðêà – 1 ñïîñòåðåæåííÿ. Ç ïðèâîäó àòðåç³¿ àíóñó òà õîàí ä³òè áóëè ïðîîïåðîâàí³ â ïåð³-
îä³ íîâîíàðîäæåíîñò³.

Ó òðüîõ ïàö³ºíò³â, ïðîîïåðîâàíèõ ³ç ïðèâîäó ÂÂÑ, ä³àãíîñòîâàíî ñèíäðîì Êë³ïïåëÿ-
Ôåéëÿ. Åêñòðàêàðä³àëüíà ïàòîëîã³ÿ áóëà ïðåäñòàâëåíà ê³ëüîïîä³áíîþ ãðóäíîþ êë³òêîþ III
ñòóïåíÿ ç àíîìàë³ÿìè ðîçâèòêó ðåáåð â îäíîìó âèïàäêó, àíîìàë³ÿìè ðîçâèòêó ðåáåð ³ øèé-
íîãî â³ää³ëó õðåáòà – ó äâîõ ñïîñòåðåæåííÿõ.

Îäíà ç ÷èñëåííèõ ãðóï ñïîñòåðåæåííÿ áóëà ïðåäñòàâëåíà ä³òüìè ³ç ñèíäðîìîì íåäèôå-
ðåíö³éîâàíèõ ÌÂÂÐ 38,4% (71 âèïàäîê). Ïàö³ºíòè ö³º¿ ãðóïè ìàëè íåäèôåðåíö³éîâàíèé
ãåíåòè÷íèé ñèíäðîì, ³ òîìó ä³òè ïðîäîâæóþòü ñïîñòåð³ãàòèñÿ ë³êàðåì-ãåíåòèêîì. Ï³äñ-
òàâîþ äëÿ îáñòåæåííÿ ç ìåòîþ ä³àãíîñòèêè ãåíåòè÷íîãî ñèíäðîìó áóëî òå, ùî ó âñ³õ ïàö³-
ºíò³â ñïîñòåð³ãàâñÿ âèñîêèé ïîð³ã ñòèãìàòèçàö³¿, à 57 (80%) ä³òåé ìàëè åêñòðàêàðä³àëüí³
àíîìàë³¿ ðîçâèòêó, òàê³, ÿê àãåíåç³ÿ íèðêè, ï³äêîâîïîä³áíà íèðêà, ã³ïîïëàç³ÿ íèðêè, óðî-
ãåí³òàëüíèé ñèíóñ, ãåìàíã³îìà ñå÷îâîãî ì³õóðà, òðàõåàëüíèé áðîíõ òà âðîäæåíà òðàõåî-
ìàëÿö³ÿ. Òàêîæ ó öèõ õâîðèõ ä³àãíîñòóâàëè âîðîíêîïîä³áíó äåôîðìàö³þ ãðóäíî¿ êë³òè-
íè, ðîçùåïëåííÿ ì’ÿêîãî òà ì’ÿêîãî ³ òâåðäîãî ï³äíåá³ííÿ, ðîçùåïëåííÿ ï³äíåá³ííÿ ³
ãóáè, ñêîë³îç, êóïðèêîâó òåðàòîìó, êëèíîïîä³áí³ òà ìåòåëèêîïîä³áí³ õðåáö³, àíîìàë³¿
ïàëüö³â (ïîë³äàêòèë³ÿ, àïëàç³ÿ, ïîäâîºííÿ), âàëüãóñíó äåôîðìàö³þ ñòîïè, ïàõîâ³ òà ïóï-
êîâ³ êèëè. Âàäè ðîçâèòêó î÷åé áóëè ïðåäñòàâëåí³ ì³êðîôòàëüìîì, êàòàðàêòîþ, êîëîáî-
ìîþ òà êîñîîê³ñòþ. Âàäè ðîçâèòêó ØÊÒ ä³àãíîñòóâàëè ó âèãëÿä³ ñòåíîçó êèøê³âíèêà,
àíîìàë³é æîâ÷îâèâ³äíèõ øëÿõ³â, àòðåç³¿ ñòðàâîõîäó, íåçàâåðøåíîãî ïîâîðîòó êèøê³âíè-
êà. Âàäè ðîçâèòêó ÖÍÑ ñïîñòåð³ãàëè ó âèãëÿä³ àíîìàë³¿ Äåíä³-Óîêåðà òà ì³êðîöåôàë³³.
Òàêîæ áóëî ä³àãíîñòîâàíî àäðåíîãåí³òàëüíèé ñèíäðîì ³ âàäè ðîçâèòêó ñëóõîâîãî àïàðà-
òó. Ó äåÿêèõ ïàö³ºíò³â ìè ñïîñòåð³ãàëè êîìïëåêñ ³ç äåê³ëüêîõ åêñòðàêàðä³àëüíèõ àíîìà-
ë³é. Ó ÷îòèðüîõ ïàö³ºíò³â êë³í³÷íî íå áóëè ä³àãíîñòîâàí³ åêñòðàêàðä³àëüí³ âàäè ðîçâèòêó,
ïðîòå âîíè áóëè âèÿâëåí³ ï³ä ÷àñ àóòîïñ³¿. Öå áóëè ï³äêîâîïîä³áíà íèðêà, àíîìàë³¿ ðîçâè-
òêó æîâ÷îâèâ³äíèõ ïðîòîê³â, ñòåíîçè òîíêîãî êèøê³âíèêà, ãåìàíã³îìà ñå÷îâîãî ì³õóðà.

Òàêèì ÷èíîì, àíàë³ç åêñòðàêàðä³àëüíî¿ ïàòîëîã³¿ ó ä³òåé ³ç ÂÂÑ, ÿêèì áóëî ïðîâåäåíî
õ³ðóðã³÷íå ë³êóâàííÿ ÂÂÑ, ïîêàçàâ, ùî åêñòðàêàðä³àëüíà ïàòîëîã³ÿ ïðåäñòàâëåíà øèðî-
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êèì ñïåêòðîì àíîìàë³é ó ð³çíèõ ñèñòåìàõ îðãàí³çìó. Ïîëîâèíà äîñë³äæóâàíèõ ä³òåé ìàëè
âåëèê³ ïîçàñåðöåâ³ àíîìàë³¿ ðîçâèòêó. Íàéá³ëüøó ê³ëüê³ñòü åêñòðàêàðä³àëüíèõ àíîìàë³é
ìè ñïîñòåð³ãàëè ó ïàö³ºíò³â ³ç ñèíäðîìîì íåäèôåðåíö³éîâàíèõ ÌÂÂÐ – ó 80,2% ñïîñòå-
ðåæåíü. Ó ïàö³ºíò³â ³ç íåõðîìîñîìíèìè ñèíäðîìàìè âåëèê³ àíîìàë³¿ ðîçâèòêó çóñòð³÷à-
ëèñÿ â 63% âèïàäê³â, ïðè õðîìîñîìíèõ ñèíäðîìàõ – â 34,7% âèïàäê³â. Ñåðåä óñ³õ ñïîñòå-
ðåæåíü ä³àãíîñòîâàíî òàê³ âàäè ðîçâèòêó: 22,7% – ê³ñòêîâî¿ ñèñòåìè; 20,2% – ñå÷îâèâ³äíî¿
ñèñòåìè; 18,8% – ì’ÿçîâî¿ ñèñòåìè; 11,1% – ÖÍÑ ³ îêà; 6,2% – ñòàòåâî¿ ñèñòåìè; 3,8% –
äèõàëüíî¿ ñèñòåìè; 3,3% – ØÊÒ; 1,4% – ñóäèííî¿ ñèñòåìè. Êë³í³÷íî âàæëèâèìè äëÿ õ³-
ðóðã³÷íî¿ êîðåêö³¿ ÂÂÑ º àíîìàë³¿ íèðîê, ëåãåí³â, ÖÍÑ, êèøê³âíèêà òà ñêåëåòó ëèöüîâî-
ãî ÷åðåïà ³ ãðóäíî¿ êë³òèíè, îñê³ëüêè âîíè ìîæóòü ñòâîðþâàòè ïåâí³ ïðîáëåìè íà ð³çíèõ
åòàïàõ õ³ðóðã³÷íîãî ë³êóâàííÿ. Ä³àãíîñòèêà åêñòðàêàðä³àëüíèõ âàä ðîçâèòêó ç óðàõóâàí-
íÿì îñîáëèâîñòåé ãåíåòè÷íî¿ ïàòîëîã³¿ ó ä³òåé ³ç ÂÂÑ º âàæëèâîþ ïåðåäóìîâîþ åôåêòèâ-
íîãî õ³ðóðã³÷íîãî ë³êóâàííÿ öèõ ïàö³ºíò³â, ÿêà äîçâîëèòü ñïðîãíîçóâàòè, ïîïåðåäèòè òà
çìåíøèòè ê³ëüê³ñòü âèíèêíåííÿ óñêëàäíåíü ó ï³ñëÿîïåðàö³éíîìó ïåð³îä³.
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ÝÊÑÒÐÀÊÀÐÄÈÀËÜÍÛÅ ÀÍÎÌÀËÈÈ ÐÀÇÂÈÒÈß Ó ÄÅÒÅÉ Ñ ÂÐÎÆÄÅÍÍÛÌÈ
ÏÎÐÎÊÀÌÈ ÑÅÐÄÖÀ

Êàëàøíèêîâà Ð.Â., Ðóäåíêî Í.Í., Ãàëàãàí Â.Î., Ðîìàíþê Î.Ì., Åìåö È.Í.

Íà îñíîâàíèè îáñëåäîâàíèÿ è ëå÷åíèÿ 414 äåòåé ç ÂÏÑ è ýêñòðàêàðäèàëüíûìè àíîìàëèÿìè
ðàçâèòèÿ áûëî èññëåäîâàíà è ïðîàíàëèçèðîâàíà ÷àñòîòà, ñòðóêòóðà è ñîñòîÿíèå äèàãíîñòèêè ýêñòðà-
êàðäèàëüíûõ ïîðîêîâ ðàçâèòèÿ ó ïàöèåíòîâ ñ ñèíäðîìàëüíûìè ôîðìàìè ÂÏÑ.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: ýêñòðàêàðäèàëüíûå àíîìàëèè ðàçâèòèÿ, âðîæäåííûé ïîðîê ñåðäöà, ãåíåòè÷åñêèå
ñèíäðîìû.

EXTRACARDIAC ANOMALIES DEVELOPMENT IN CHILDREN WITH CONGENITAL
HEART DEFECTS

Kalashnikova R.V., Rudenko N.N., Galagan V.Î., Romanyuk Î.Ì.,  Emets I.N.

The article is dedicated to the problems extracardiac anomalies in children with congenital heart defects
(ÑHD). Analysis of peculiarities of extracardiac anomalies and genetic syndromes was based on examination
and management of 414 children with CHD and extracardiac anomalies.

Key words: extracardiac anomalies congenital heart diseases, genetic syndromes.


