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Вступ. На низький ріст дитини впливають безліч чинників, серед яких дефіцит гормону 

росту, нейросекреторний розлад гормональної вісі соматотропного гормону, затримка 

внутрішньоутробного розвитку, низький ідіопатичний ріст, гіпотиреоз і недостатність 

харчування [1]. Серед усіх вищеперерахованих причин, ідіопатично низький зріст є 

найпоширенішим діагнозом, на його частку припадає 60-80% дітей із затримкою зросту. 

Причини ідіопатично низького зросту різноманітні та мультифакторні, включають мутацію 

гена рецептора СТГ, коротку делецію гена гомеобоксу, дисфункцію секреції СТГ та 

структурні його аномалії. Дана патологія не тільки впливає на зріст дітей, але також 

призводить до аномального розвитку кісток, дисфункції нервової системи та збільшення 

частоти хронічних серцево-легеневих захворювань, що в цілому впливає на якість життя дітей 

[2]. 

Ключові слова: поліморфізм гена VDR рецептора вітаміну D, діти, ідіопатична 

низькорослість, вітамін D. 

Метою нашого дослідження стало вивчення обміну вітаміну D у дітей із ідіопатичною 

низькорослістю залежно від поліморфізму гена VDR рецептора вітаміну D. 

Матеріали та методи. Обстежено 18 дітей з діагнозом ідіопатична низькорослість, які 

перебували на лікуванні ДУ «Інститут ендокринології та обміну речовин ім. В.П. Комісаренка 

НАМН України». Були враховані: стать та вік пацієнта, антропометричні дані, рівень вітаміну 

D у крові (виключені літні місяці набору хворих), кістковий вік, рівень СТГ базальний та після 

стимуляційних тестів (клонідином, інсуліном), рівні ІФР-1, рівень у крові загального та 

іонізованого кальцію та поліморфізм гену VDR рецептора вітаміну D. 

Результати дослідження. У досліджуваній групі (18 пацієнтів) середні значення зросту, 

ваги, SDS зросту, 25OHVitD у сироватці, відповідно становили 123,49 ± 19,62 см, 26,96± 11,11 

кг, -2,25±0,85, 48,86±16,71 нмоль/л, рівень загального кальцію 2,40±0,12 ммоль/л, фосфору 

сироватки 1,43±0,11 ммоль/л. 

У всіх дітей із ідіопатичною низькорослістю незалежно від поліморфного локусу 

rs1544410 BsmI гена рецептора вітаміну D виявлено низький рівень вітаміну D. У дітей із 
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поліморфним варіантом G/G BsmI VDR було виявлено дефіцит вітаміну D (43,83±6,47 

нмоль/л), а в дітей із поліморфними варіантами G/А і А/А BsmI VDR виявлено недостатність 

вітаміну D (58,14±20,05 та 51,58±22,84 нмоль/л відповідно).  

Базальний рівень СТГ був нормальним у всіх пацієнтів. Рівень СТГ після стимуляційної 

проби із клонідином був у межах норми. 

SDS (Standard Deviation Score) зросту достовірно нижчий у групі дітей із поліморфним 

варіантом А/А -2,61±0,38) порівняно із варіантами поліморфного локусу rs1544410 BsmI гена VDR 

рецептора вітаміну D G/A (-1,92±0,45) та G/G (-2,39±0,02). 

ІФР-1 у всіх обстежених був в межах норми, однак найнижчий показник траплявся у 

пацієнтів із поліморфним варіантом G/G BsmI VDR (108,50±12,02 нг/мл). Виявлено 

нормальний рівень загального та іонізованого кальцію і фосфору в сироватці крові у всіх 

пацієнтів. 

Висновки. У дітей за наявності генотипу G/А ризик ідіопатичної низькорослості 

достовірно високий OR=9,33 (95%СІ 3,09-28,16; р<0,05). 

У дітей із поліморфним варіантом G/G BsmI VDR було виявлено дефіцит вітаміну D 

(43,83±6,47 нмоль/л), а в дітей із поліморфними варіантами G/А і А/А BsmI VDR виявлено 

недостатність вітаміну D (58,14±20,05 та 51,58±22,84 нмоль/л відповідно).  
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Анотація. У статті описано причини розвитку синдрому Прадера-Віллі. Наведено клініко-

діагностичні критерії даного синдрому. Також виокремлено групу дітей із підозрою на 

синдром Прадера-Віллі, які підлягають ДНК-діагностиці за міжнародними критеріями. 


