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Ðåçþìå. Âèâ÷åíî ïîøèðåí³ñòü òà ñòðóêòóðó ôàêîìà-
òîç³â ó äèòÿ÷³é ïîïóëÿö³¿. Çàïðîïîíîâàíî àëãîðèòì ä³àã-
íîñòèêè íàéá³ëüø ïîøèðåíèõ íåéðîåêòîäåðìàëüíèõ äèñ-

ïëàç³é.
Êëþ÷îâ³ ñëîâà: ôàêîìàòîçè (íåéðîåêòîäåðìàëüí³

äèñïëàç³¿), ä³òè.

Âñòóï. Îñîáëèâà àêòóàëüí³ñòü ³íòåãðàö³¿ ãåíåòè-
êè, äåðìàòîëîã³¿ òà íåâðîëîã³¿ çóìîâëåíà ³ñíóâàííÿì
ó ïîïóëÿö³ÿõ õâîðèõ ³ç ïîºäíàííÿì ñïàäêîâèõ äåðìà-
òî-íåâðîëîã³÷íèõ çàõâîðþâàíü. Ôàêîìàòîçè (íåéðî-
åêòîäåðìàëüí³ äèñïëàç³¿) – ãðóïà ñïàäêîâèõ õâîðîá
³ç ñåðåäíüîþ ÷àñòîòîþ â ïîïóëÿö³¿, ñóïðîâîäæóþòü-
ñÿ êë³í³÷íèì ïîë³ìîðô³çìîì (îá’ºäíóþòü ñèìïòîìè
óðàæåííÿ øê³ðè, íåðâîâî¿ ñèñòåìè òà âíóòð³øí³õ
îðãàí³â)  òà ÷àñòî ïîºäíóþòüñÿ ç ïóõëèíàìè ð³çíî¿
ëîêàë³çàö³¿ [1].

Òî÷í³ ñòàòèñòè÷í³ äàí³ ùîäî ïîøèðåíîñò³ ôàêî-
ìàòîç³â â³äñóòí³ òà/àáî ñóïåðå÷àòü îäí³ îäíèì, ùî çó-
ìîâëåíî ð³çíèìè ä³àãíîñòè÷íèìè ï³äõîäàìè, ñòàòåâè-
ìè â³äì³ííîñòÿìè ðîçïîâñþäæåíîñò³ îêðåìèõ îçíàê,
à òàêîæ ïîë³ìîðô³çìîì êë³í³÷íèõ ïðîÿâ³â äàíî¿ ãðó-
ïè çàõâîðþâàíü.  Íåäîñòàòí³ñòü ó ïðàêòè÷íèõ ë³êàð³â
³íôîðìàö³¿ ùîäî öèõ çàõâîðþâàíü ïðèçâîäèòü äî òîãî,
ùî õâîð³ ñïîñòåð³ãàþòüñÿ â ð³çíèõ ôàõ³âö³â, à äî ë³-
êàðÿ-ãåíåòèêà çâåðòàþòüñÿ ï³çíî. Öå çóìîâëþº íåîá-
õ³äí³ñòü óäîñêîíàëåííÿ ìåòîä³â ðàííüî¿ ä³àãíîñòèêè,
ôîðìóâàííÿ ãðóï ðèçèêó äëÿ ïðîâåäåííÿ ïåðâèííî¿
ïðîô³ëàêòèêè òà ñêëàäàííÿ ãåíåòè÷íîãî ïðîãíîçó.

Âàðòî çàçíà÷èòè, ùî â³äïîâ³äíî äî íàêàçó ÌÎÇ
Óêðà¿íè ¹641  õâîð³ ç òàêèìè ôàêîìàòîçàìè, ÿê
íåéðîô³áðîìàòîç, òóáåðîçíèé ñêëåðîç, õâîðîáà Ðàí-
äþ-Îñëåðà, Ã³ïïåëÿ-Ë³íäàó, ñèíäðîì Øòóðãå-Âåáå-
ðà, ñèíäðîì Ëó¿-Áàðà, ãåìàíã³îìàòîç ðîçñ³ÿíèé, íåé-
ðîøê³ðíèé ìåëàíîç, ñèíäðîì íåòðèìàííÿ ï³ãìåíòó,
ñèíäðîì ìíîæèííèõ ëåíòèãî, çíàõîäÿòüñÿ íà äèñïà-
íñåðíîìó îáë³êó â ë³êàðÿ-ãåíåòèêà [2]. Ó  çâ’ÿçêó ç
ðåàë³çàö³ºþ ì³æíàðîäíî¿ ïðîãðàìè «Ãåíîì ëþäèíè»
ñòàëà äîñòóïíîþ ³íôîðìàö³ÿ ïðî ëîêàë³çàö³þ ãåí³â,
ÿê³ çóìîâëþþòü ìîíîãåíí³ òà ìóëüòèôàêòîðí³ çàõâî-
ðþâàííÿ òà ¿õ òèïè óñïàäêóâàííÿ, ùî äîçâîëÿº ïðî-
âîäèòè ãåíåàëîã³÷íèé àíàë³ç âêàçàíèõ ñèíäðîì³â ³
çä³éñíþâàòè ìåäèêî-ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ ç ìå-
òîþ ïðîãíîçóâàííÿ õâîðîá ö³º¿ ãðóïè â ðîäè÷³â [3].

Àêòóàëüí³ñòü åï³äåì³îëîã³÷íèõ äîñë³äæåíü çó-
ìîâëåíà çðîñòàííÿì ïîøèðåíîñò³ ôàêîìàòîç³â ñåðåä
íàñåëåííÿ, ñåðéîçíèì ïðîãíîçîì  òà ìåäèêî-ñîö³àëü-
íèìè ïðîáëåìàìè, ÿê³ ìîæóòü âèíèêíóòè â ä³òåé ³ç
ôàêîìàòîçàìè, íàéá³ëüø òÿæêèìè ç ÿêèõ º ïóõëèíè,
ùî ìîæóòü ïðîãðåñóâàòè òà ìàë³ãí³çóâàòèñÿ.  Îêð³ì

òîãî, ó äæåðåëàõ ë³òåðàòóðè îïèñàíî ïîºäíàííÿ ôà-
êîìàòîç³â ³ç òàêèìè çàõâîðþâàííÿìè, ÿê òðîìáîöè-
òîïàò³ÿ, â³òèë³ãî, ñèíäðîìîì Ïåéòöà-Òóðåíà-Åãåðñà,
ìíîæèííèìè âàäàìè ðîçâèòêó, ùî ðîáèòü ïåðåá³ã
çàõâîðþâàííÿ á³ëüø òÿæêèì òà ³íâàë³äèçóþ÷èì.

Ìåòà äîñë³äæåííÿ. Âèâ÷èòè ïîøèðåí³ñòü òà
ñòðóêòóðó ôàêîìàòîç³â ñåðåä ä³òåé ×åðí³âåöüêî¿ îá-
ëàñò³ òà ðîçðîáèòè àëãîðèòì ä³àãíîñòèêè íàéá³ëüø
ïîøèðåíèõ ôîðì.

Ìàòåð³àë ³ ìåòîäè. Ó äèòÿ÷èõ êîíñóëüòàö³ÿõ òà
ïîë³êë³í³êàõ íà ïðåäìåò ôàêîìàòîç³â âèâ÷åíà ìåäè-
÷íà äîêóìåíòàö³ÿ ä³òåé ãðóäíîãî, äîøê³ëüíîãî òà
øê³ëüíîãî â³êó. Ïðîàíàë³çîâàí³ ðåçóëüòàòè îáñòåæåí-
íÿ ä³òåé, ãîñï³òàë³çîâàíèõ ó ñòàö³îíàðí³ â³ää³ëåííÿ
ë³êóâàëüíî-ïðîô³ëàêòè÷íèõ óñòàíîâ  ì.×åðí³âö³.

×àñòîòó óðîäæåíî¿ ïàòîëîã³¿ îö³íþâàëè çà äàíè-
ìè ãàëóçåâî¿ ñòàòèñòè÷íî¿ çâ³òíîñò³ (àíàë³ç ïåðâèí-
íèõ äàíèõ ôîðìè ¹ 49-çäîðîâ “Çâ³ò ìåäèêî-ãåíåòè-
÷íîãî öåíòðó”) çà 1991-2009 ðð. ×àñòîòà ïàòîëîã³¿
ðîçðàõîâóâàëàñü ÿê ñï³ââ³äíîøåííÿ çàðåºñòðîâàíèõ
ìåäèêî-ãåíåòè÷íîþ ñëóæáîþ çà äàíèé â³äð³çîê ÷àñó
âèïàäê³â îêðåìèõ ôîðì ôàêîìàòîç³â òà ÷èñëà ä³òåé
(0-18 ðîê³â) ³ âèçíà÷àëàñü íà 1000.

Ä³àãíîñòèêà ñèíäðîì³â âêëþ÷àëà êë³í³÷íå äîñ-
ë³äæåííÿ, àíòðîïîìåòð³þ, ãåíåàëîã³÷íèé àíàë³ç, àíà-
ìíåç õâîðîáè òà æèòòÿ ïàö³ºíòà, ðåçóëüòàòè á³îõ³ì³-
÷íèõ òà ³íñòðóìåíòàëüíèõ ìåòîä³â (åõîêàðä³îãðàô³ÿ,
ðåíòãåíîãðàô³ÿ, óëüòðàçâóêîâà ä³àãíîñòèêà, êîìï’þ-
òåðíà òîìîãðàô³ÿ, ìàãí³òíî-ðåçîíàíñíà òåðàï³ÿ, îô-
òàëüìîñêîï³ÿ), à ó âèïàäêàõ ñìåðò³ õâîðèõ - äàí³
ïàòîëîãî-àíàòîì³÷íîãî ðîçòèíó.

Âåðèô³êàö³ÿ ä³àãíîçó ôàêîìàòîç³â ´ðóíòóâàëàñÿ
íà ï³äñòàâ³ íàÿâíîñò³ â ä³òåé ì³í³ìàëüíèõ ä³àãíîñòè-
÷íèõ îçíàê ùîäî êîæíîãî îêðåìîãî âèäó ôàêîìàòîçó.

Ðåçóëüòàòè äîñë³äæåíü îáðîáëåíî ñòàòèñòè÷íî ç
âèêîðèñòàííÿì ñòàíäàðòíèõ ìåòîäèê.

Ðåçóëüòàòè äîñë³äæåííÿ òà ¿õ îáãîâîðåííÿ.
Äàí³ ïðî ñòðóêòóðó òà ïîøèðåí³ñòü ôàêîìàòîç³â ñåðåä
ä³òåé ×åðí³âåöüêî¿ îáëàñò³ ïðåäñòàâëåí³ â òàáëèö³ 1.

×àñòîòà ôàêîìàòîç³â ñåðåä ä³òåé îáëàñò³ ñòàíî-
âèòü 0,12‰ àáî 1,3:10.000, ùî ñâ³ä÷èòü ïðî íåäîñ-
êîíàëó ä³àãíîñòèêó ³ ï³äòâåðäæóºòüñÿ ïîêàçíèêàìè
ïîøèðåíîñò³ îêðåìèõ âèä³â  ôàêîìàòîç³â ó äèòÿ÷³é
ïîïóëÿö³¿.
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Íàéá³ëüøà ê³ëüê³ñòü ä³òåé ³ç ôàêîìàòîçàìè çà-
ðåºñòðîâàíà â Ãåðöà¿âñüêîìó  (0,36‰), Ê³öìàíñüêî-
ìó  (0,21‰) òà Ñîêèðÿíñüêîìó (0,22‰) ðàéîíàõ.
Ñåðåä ä³òåé Ãëèáîöüêîãî òà Ïóòèëüñüêîãî ðàéîí³â íå
âèÿâëåíî æîäíîãî âèïàäêó. Íåâåëèêà ê³ëüê³ñòü ä³òåé
³ç íåéðîåêòîäåðìàëüíèìè äèñïëàç³ÿìè ðåºñòðóºòüñÿ
â Ñòîðîæèíåöüêîìó (0,04‰) òà Âèæíèöüêîìó
(0,07‰) ðàéîíàõ.

Ùîäî îêðåìèõ ôîðì ôàêîìàòîç³â, ñë³ä âêàçàòè,
ùî äèôåðåíö³éîâàí³ ôîðìè ôàêîìàòîç³â çàðåºñòðî-
âàí³ ó 83,3% âèïàäê³â.

Ñòðóêòóðà äèôåðåíö³éîâàíèõ ôîðì ôàêîìàòîç³â
âèÿâèëàñÿ íàñòóïíîþ: õâîðîáà Ðåêë³íãõàóçåíà – 41,7%,
íåéðîøê³ðíèé ìåëàíîç òà òóáåðîçíèé ñêëåðîç – ïî
12,5%, õâîðîáà Ðàíäþ-Îñëåðà – 8,3% òà ñèíäðîì
Êë³ïïåëÿ-Òðåíîíå-Âåáåðà  ³ Ëó¿-Áàðà – ïî 0,04%.

Íå çàðåºñòðîâàíî âèïàäê³â òàêèõ àíã³îìàòîçíèõ
òà ðàðèòåòíèõ ôîðì, ÿê ãåìàíã³îìàòîç äèôóçíèé,
äèñïëàç³ÿ åêòîäåðìàëüíà ã³äðîòè÷íà, íåâóñ ñàëüíèõ
çàëîç ë³í³éíèé, ñèíäðîì Ëåøêå, ñèíäðîì Áëîõà-Ñó-
ëüöáåðãåðà, ñèíäðîì áàçàëüíî-êë³òèííîãî íåâóñó,
ãåìàíã³îìàòîç ïå÷³íêè, ñèíäðîì Ìàôôó÷³, ä³àãíîñòè-
êà ÿêèõ ìîæëèâà ùå ó â³ö³ äî 10 ðîê³â.

Íàìè çàïðîïîíîâàíî àëãîðèòì ùîäî ïîêðàùàí-
íÿ ä³àãíîñòèêè ð³çíèõ ôàêîìàòîç³â ó ä³òåé. Çà óìîâ
íàÿâíîñò³ â äèòèíè òàêèõ øê³ðíèõ ïðîÿâ³â, ÿê àíã³-
îìè, òåëåàíã³åêòàç³¿, àäåíîìè ñàëüíèõ çàëîç, ïîðó-
øåííÿ ï³ãìåíòàö³¿, ïëÿìè òà/àáî ïðîÿâ³â óðàæåííÿ
ÖÍÑ (ñóäîìè, ðîçóìîâà â³äñòàë³ñòü), ïóõëèíè, ÿê³
ìàþòü ïðîãðåä³ºíòíèé ïåðåá³ã, ïðîâåñòè ä³àãíîñ-
òè÷í³ çàõîäè, ïðåäñòàâëåí³ â òàáëèö³ 2.

Âèñíîâêè
1. Ïîøèðåí³ñòü ôàêîìàòîç³â ñåðåä ä³òåé ×åðí³-

âåöüêî¿ îáëàñò³ ñòàíîâèòü 0,12‰ (1: 8009).

2. Íàéâèùà ïîøèðåí³ñòü ôàêîìàòîç³â ñïîñòåð³-
ãàºòüñÿ â äèòÿ÷³é ïîïóëÿö³¿ Ãåðöà¿âñüêîãî, Ê³öìàíñü-
êîãî òà Ñîêèðÿíñüêîãî ðàéîí³â.

3. Íåäèôåðåíö³éîâàí³ ôàêîìàòîçè ñòàíîâëÿòü ó
ñòðóêòóð³ óñ³õ âèïàäê³â 16,7%, äèôåðåíö³éîâàí³ ôàêî-
ìàòîçè – 83,3%. Ç äèôåðåíö³éîâàíèõ ôîðì ôàêîìàòî-
ç³â íàéá³ëüø ÷àñòî â äèòÿ÷³é ïîïóëÿö³¿ ñïîñòåð³ãàºòüñÿ
õâîðîáà Ðåêë³íãõàóçåíà. Ñåðåä ä³òåé òà ï³äë³òê³â íå
çàðåºñòðîâàíî ôàêîìàòîç³â ðàðèòåòíî¿ ãðóïè.

Ïåðñïåêòèâè ïîäàëüøèõ äîñë³äæåíü. Øèðî-
êèé êë³í³÷íèé ïîë³ìîðô³çì ñïàäêîâèõ äåðìàòî-íåâ-
ðîëîã³÷íèõ çàõâîðþâàíü, ¿õ ãåíîêîï³¿, íåîáõ³äí³ñòü
âèÿâëåííÿ íîñ³¿â çáàëàíñîâàíèõ òðàíñëîêàö³é âèìà-
ãàº çàñòîñóâàííÿ ëàáîðàòîðíèõ ìåòîä³â ä³àãíîñòèêè.
Ïîäàëüø³ äîñë³äæåííÿ áóäóòü ïðèñâÿ÷åí³ á³ëüø äåòà-
ëüíîìó âèâ÷åííþ ôàêîìàòîç³â ³ç âèêîðèñòàííÿì ìî-
ëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷íèõ ìåòîä³â, ùî äîçâîëèòü ñôîðìó-
âàòè ãåíåòè÷íèé ïðîãíîç äëÿ ïðîáàíäà òà éîãî ñ³ì’¿.
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Ðåçþìå. Ïðîâåäåíû ýïèäåìèîëîãè÷åñêèå èññëåäîâàíèÿ ó äåòåé ×åðíîâèöêîé îáëàñòè, êîòîðûå îòíîñèëèñü ê èçó-
÷åíèþ ðàñïðîñòðàíåííîñòè è ñòðóêòóðû ôàêîìàòîçîâ â äåòñêîé ïîïóëÿöèè. Ïðåäëîæåí àëãîðèòì äèàãíîñòèêè íàèáî-
ëåå ðàñïðîñòðàíåííûõ íåéðîýêòîäåðìàëüíûõ äèñïëàçèé.
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EPIDEMIOLOGY AND STRUCTURE OF PHACOMATOSES IN CHILDREN
OF THE CHERNIVTSI REGION

T.V. Sorokman, I.V. Lastivka, N.I. Pidvysotska

Abstract. The prevalence and structure of phacomatoses in a children’s population have been studied. An algorithm of
diagnostics of the most prevalent neuroectodermal dysplasias has been suggested.
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