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:=�<�+/GD<8/7BH�I:8B��M7�;KD�-.;K�<==:ND8F<8G�7C�;KD�C:8F;�HDF98:O;:7=�
7C�P:QD78ID�FG=H87LD�
A.M. Antoshkina, N.I. Balatska
AB<BCBDEFG�HIFJBKID�LEMJNID�OKJPEQGJFR �SRJP �OTQIJKE

2JKNE� FUE� IQFJNDE� JG� MEPBFEM� FB� FUE� ��FU� IKKJPEQGIQR� BV� FUE� MEVJKJFJBK� BV� WJ=EBQ<E� GRKMQBCE � JF� MEGNQJXEG� FUE� XJB<QIYUJNID� MIFI� BV� YE�
MJIFQJN� EKMBNQJKBDB<JGF� Z�L�� WJ=EBQ<E � FUE� EGGEKFJID� IGYENFG� BV� FUE� GRKMQBCE9G� GF[MR � FUE� CIJK� NDJKJNID� YQEGEKFIFJBK� IKM� MJI<KBGJG�
�:L�–�FB�QEVDENF�Z�L��WJ=EBQ<E9G�JCYBQFIKF�NBKFQJX[FJBK�FB�FUE�N[QQEKF�[KMEQGFIKMJK<�BV�FUE�GRKMQBCE�IKM�YQEGEKF�I�YEQGBKID�NDJKJNID�BXGEQPI�
FJBK�BV�I�NUJDM�\JFU�**+,,�*�MEDEFJBK�GRKMQBCE�
�B:=:9<B� 9<FD�� Z�.�REIQ�BDM�<JQD� UIM�G[NU�NDJKJNID� GRCYFBCG�IG�UEIQF�MEVENFG�–�C[DFJYDE� PEKFQJN[DIQ� GEYFID�MEVENFG� 6Ø ,��CC�YEQJCEC�
XQIKB[G�MEVENF�IKM�Ø *�CC�IYJNID�C[GN[DIQ�MEVENF8 �GENBKMIQR�IFQJID�GEYFID�MEVENF �IKM�UJ<U�IQFEQJID�URYEQFEKGJBK-�FURC[G�IYDIGJI�\IG�IN�
NBCYIKJEM�XR�CBMEQIFE�DRCYUBYEKJI �QEM[NEM�]�DRCYUBNRFE�DEPED �IKM�MENQEIGEM�1<=�DEPED�M[QJK<�FUE�VJQGF�F\B�REIQG�BV� DJVE�6VQE+[EKF�PJQID�
QEGYJQIFBQR�MJGEIGEG�NDJKJNIDDR�CIKJVEGFEM� JCC[KBMEVJNJEKNR8-�NQIKJBVINJID�MRGCBQYUJGC-� DB\�DEPEDG�BV�YIQIFURQBJM�UBQCBKE�\JFU�KBQCID� DEP�
EDG�BV�NIDNJ[C� JK� FUE�XDBBM-�MEDIREM�GYEENU�MEPEDBYCEKF �MRGIQFUQJI-�NB<KJFJPE�MEVJNJF�BV�CJDM�ME<QEE��]UE�MJI<KBGJG�\IG�NBKVJQCEM�XR� FUE�
0123�CEFUBM��]UE�YEN[DJIQJFJEG�BV�FUE�NUJDM9G�MEPEDBYCEKF�IKM�UEQ�DIXBQIFBQR�IKM�JKGFQ[CEKFID�QEG[DFG�IQE�<JPEK�JK�FUE�MRKICJNG�BV�VJPE�REIQG�
�7=9BEF:7=F��^PEQ�FUE�YIGF����REIQG �FUEQE�UIG�XEEK�I�GJ<KJVJNIKF�FQIKGVBQCIFJBK�JK�FUE�[KMEQGFIKMJK<�BV�WJ=EBQ<E�GRKMQBCE �\UJNU�UIG�
<BKE�VQBC�I�NBK<EKJFID�EKMBNQJKE�MJGEIGE�IKM�YQJCIQR�JCC[KBMEVJNJEKNR�FB�I�NUQBCBGBCID�IKBCIDR�6**+,,�*�NUQBCBGBCE�MEDEFJBK�GRK�
MQBCE8�\JFU�C[DFJBQ<IK�MRGV[KNFJBK��HB\IMIRG �G[NU�YIFJEKFG�KEEM�C[DFJMJGNJYDJKIQR�IKM�YEQGBKIDJ_EM�CIKI<ECEKF�
]UE�GF[MR�\IG�NBKM[NFEM� JK�INNBQMIKNE�\JFU� FUE�YQJKNJYDEG�BV� FUE�3EDGJKTJ�WENDIQIFJBK�� 1KVBQCEM�NBKGEKF�\IG�BXFIJKEM� VQBC� FUE�YIFJEKFG�
VBQ�NBKM[NFJK<�FUE�GF[MR�
]UE�I[FUBQG�MENDIQE�KB�NBKVDJNF�BV�JKFEQEGF�
RDGJ78HF>� WJ=EBQ<E� GRKMQBCE � **+,,�*� NUQBCBGBCE� MEDEFJBK � Z�L�� WJ� =EBQ<E9G� XJB<QIYUR � IGYENFG� BV� FUE� GRKMQBCE9G� GF[MR � NDJKJNID�
CIKJVEGFIFJBKG �<EKEFJN�MJI<KBGFJNG�
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Ñüîãîäí³ â³äîìî ïîíàä 6000 ð³äê³ñíèõ çà-
õâîðþâàíü, ³ç íèõ ãåíåòè÷íî îáóìîâëåí³ 

ïîíàä 70%. Ââàæàþòü, ùî íà íèõ ñòðàæäàº 
ïîíàä 300 ìëí ëþäåé. Îäí³ºþ ç ãåíåòè÷íèõ 
àíîìàë³é º ñèíäðîì Ä³ Äæîðäæ³, çà ïð³çâèùåì 
àâòîðà, ÿêèé ¿¿ âïåðøå âèçíà÷èâ. Ó 1965 ð. Ä³ 
Äæîðäæ³ äîïîâ³â ïðî çâ’ÿçîê âðîäæåíî¿ â³ä-
ñóòíîñò³ òèìóñà ç ðåöèäèâíèìè ³íôåêö³ÿìè ³ 
ã³ïîïàðàòèðåîçîì, à â 1968 ð. îïóáë³êóâàâ îðè-
ã³íàëüíó ñòàòòþ [5]. Â³äòîä³ ñïëèíóëî 60 ðîê³â, 
âñòàíîâèëè ïðè÷èíó ³ ÷àñòîòó ö³º¿ àíîìàë³¿, 
õàðàêòåð óðàæåíü áàãàòüîõ ñèñòåì îðãàí³çìó, 
ðîçðîáèëè ìåòîäè ãåíåòè÷íîãî îáñòåæåííÿ òà 
ìåíåäæìåíò òàêèõ ïàö³ºíò³â. Îñòàíí³ìè ðî-
êàìè äîñë³äæåííÿ ñòîñóþòüñÿ ïèòàíü ïåðè-
íàòàëüíîãî ä³àãíîñòóâàííÿ òà ùåïëåííÿ ïà-
ö³ºíò³â ³ç öèì ñèíäðîìîì.
Ìåòà äîñë³äæåííÿ – çãàäàòè îñíîâí³ â³õè 

æèòòÿ âèäàòíîãî â÷åíîãî À.Ì. Ä³ Äæîðäæ³ ³ 
çíà÷åííÿ éîãî äîñë³äæåíü ó ôîðìóâàíí³ ñó-
÷àñíîãî óÿâëåííÿ ïðî ñèíäðîì äåëåö³¿ 22q11.2; 
ïðîàíàë³çóâàòè êë³í³÷íèé âèïàäîê ñèíäðîìó.

Àíäæåëî Ìàð³î Ä³ Äæîðäæ (15.04.1921 – 
11.10.2009) íàðîäèâñÿ â ÑØÀ (Ï³âäåííà Ô³ëà-
äåëüô³ÿ, øòàò Ïåíñèëüâàí³ÿ), éîãî áàòüêè áóëè 
åì³ãðàíòàìè ç ²òàë³¿. Âèÿâëÿâ áàæàííÿ ³ çä³á-
íîñò³ äî íàâ÷àííÿ, çàê³í÷èâ ³ç â³äçíàêîþ ñå-
ðåäíþ øêîëó ³ óí³âåðñèòåò Òåìïë (ñïî÷àòêó çà 
ñïåö³àëüí³ñòþ õ³ì³êà, ï³çí³øå (1945) – ë³êàðÿ). 
Çàõèñòèâ äîêòîðñüêó äèñåðòàö³þ ç åíäîêðèíî-
ëîã³¿. Ó 1952 ð. ïðèºäíàâñÿ äî êàôåäðè ïåä³àòð³¿ 
Ìåäè÷íîãî ôàêóëüòåòó Óí³âåðñèòåòó Òåìïë, ç 
÷àñîì ñòàâ ïðîôåñîðîì ïåä³àòð³¿ (1967 ð.) ³ ïî-
÷åñíèì ïðîôåñîðîì (1991 ð.). Âîäíî÷àñ ïðàöþ-
âàâ ó äèòÿ÷³é ë³êàðí³ Ñâÿòîãî Êð³ñòîôåðà, äå 

ñòàâ êåð³âíèêîì â³ää³ëåííÿ åíäîêðèíîëîã³¿ òà 
îáì³íó ðå÷îâèí (1961–1989 ðð.), äèðåêòîðîì 
Ïåä³àòðè÷íîãî öåíòðó êë³í³÷íèõ äîñë³äæåíü 
(1965–1982 ðð.). Ïðàöþâàâ ó ï³äðîçä³ë³ ïåä³à-
òðè÷íî¿ åíäîêðèíîëîã³¿ Àìåðèêàíñüêî¿ ðàäè 
ïåä³àòð³¿, áóâ îäíèì ³ç çàñíîâíèê³â ³ ïðåçèäåí-
òîì Ïåä³àòðè÷íîãî åíäîêðèíîëîã³÷íîãî òîâà-
ðèñòâà Ëîóñîíà–Â³ëê³íñà. Ï³äãîòóâàâ ðîçä³ë ç 
åíäîêðèíîëîã³¿ äî âñåñâ³òíüî â³äîìîãî ï³äðó÷-
íèêà Íåëüñîíà «Îñíîâè ïåä³àòð³¿» [13].

Îòæå, ñïî÷àòêó ñèíäðîì Ä³ Äæîðäæ³ îçíà-
÷àâ âðîäæåíèé äåôåêò ðîçâèòêó òèìóñà òà  ðå-
öèäèâí³ ³íôåêö³¿ â ïîºäíàíí³ ç ã³ïîïàðàòèðåî-
çîì (öå áóëî îäíèì ³ç ïåðøèõ ñïîñòåðåæåíü, ùî 
âêàçóâàëî íà çâ’ÿçîê ì³æ òèìóñîì ³ çàõèñòîì 
îðãàí³çìó â³ä ³íôåêö³é) [3]. Ç âèçíàííÿì òå-
îð³¿ ïîðóøåííÿ ðîçâèòêó òðåòüî¿ òà ÷åòâåðòî¿ 
çÿáðîâèõ äóã â åìáð³îãåíåç³, ÿê³ áåðóòü ó÷àñòü 
ó ôîðìóâàíí³ âèëî÷êîâî¿ òà ïàðàùèòîïîä³áíèõ 
çàëîç, ñåðöÿ ³ ðîòîãëîòêè, äî ñòðóêòóðè ñèí-
äðîìó óâ³éøëè âðîäæåí³ âàäè ñåðöÿ òà ñóäèí, 
êðàí³îôàö³ëüí³ ïîðóøåííÿ ðîçâèòêó. Ó 1980-õ 
ðîêàõ âñòàíîâèëè ãåíåòè÷íó ïðè÷èíó ñèíäðî-
ìó – äåëåö³ÿ 22 õðîìîñîìè (22q11.2) [4]. Àíî-
ìàë³ÿ âèíèêàº âíàñë³äîê íåàëåëüíî¿ ðåêîìá³íà-
ö³¿ â ïðîöåñ³ ìåéîçó ï³ä ÷àñ ñïåðìàòîãåíåçó àáî 
îâîãåíåçó, çà ÿêî¿ íà öåíòðàëüí³é ä³ëÿíö³ äîâ-
ãîãî ïëå÷à õðîìîñîìè 22 â³äáóâàºòüñÿ äåëåö³ÿ 
ðîçì³ðàìè â³ä 1,5 äî 3 ìåãàáàç [8].

Íà ïî÷àòêó 1990-õ ðîê³â óïðîâàäæå-
íà ìåòîäèêà ãåíåòè÷íèõ äîñë³äæåíü FISH 
(fluorescence in situ hybridization) ç âèêîðè-
ñòàííÿì çîíä³â ó ìåæàõ ä³ëÿíêè 22q11.2, ùî 
äåòàë³çóâàëà ñóáì³êðîñêîï³÷í³ äåëåö³¿ 22q11.2 
ÿê ïðè÷èíó ñèíäðîìó Ä³ Äæîðäæ³. Ââàæà-
þòü, ùî ä³ëÿíêà 22q11.2 º îäí³ºþ ç íàéá³ëüø 
ñòðóêòóðíî ñêëàäíèõ ó ãåíîì³, ïåðåäóñ³ì ÷å-
ðåç äåê³ëüêà âåëèêèõ áëîê³â, à ëîêóñ LCR 
(low copy repeats) ðåã³îíó 22q11.2 âðàçëèâèé 
äî ãåíåòè÷íî¿ ïîìèëêè, ùî îáóìîâëåíî 96% 
³äåíòè÷í³ñòþ [9]. 

Ïîøóê ãåíåòè÷íî¿ ïðè÷èíè ôîðìóâàííÿ äå-
ÿêèõ ³íøèõ îïèñàíèõ ñèíäðîì³â äîâ³â, ùî âî-
íè òåæ º íàñë³äêîì äåëåö³¿ 22q11.2. Òîìó çà-
ðàç òåðì³í «ñèíäðîì äåëåö³¿ 22q11.2» îõîïëþº 
ÿê ì³í³ìóì 6 ôåíîòèïîâî ïîä³áíèõ ñòàí³â, ÿê³ 
ðàí³øå ââàæàëèñÿ ð³çíèìè ñèíäðîìàìè: ñèí-
äðîì Ä³ Äæîðäæ³, âåëîêàðä³îôàö³àëüíèé  ñèí-
äðîì, ñèíäðîì êîíîòðóíêàëüíèõ âàä òà àíî-
ìàë³é îáëè÷÷ÿ, àóòîñîìíî-äîì³íàíòíèé Opitz 
G/BBB ñèíäðîì, ñèíäðîìè Ñåäëàêîâà ³ Êàé-
ëåðà. Ïðîòå êë³í³÷í³ ïðîÿâè âêàçàíèõ ñòàí³â 
ìàþòü ïåâí³ â³äì³ííîñò³.
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×àñòîòà ñèíäðîìó äåëåö³¿ 22q11.2 ñòàíî-
âèòü áëèçüêî 1:4000 æèâèõ íîâîíàðîäæåíèõ, 
ð³çíèö³ ùîäî ñòàò³ ïàö³ºíò³â íå âèÿâëåíî. 93% 
ïðîáàíä³â ìàþòü äåëåö³þ de novo, ëèøå ó 7% 
ïàö³ºíò³â àíîìàë³ÿ óñïàäêîâàíà â³ä áàòüê³â çà 
àóòîñîìíî-äîì³íàíòíèì òèïîì [2]. 

Äî îñíîâíèõ êë³í³÷íèõ ñèìïòîì³â ñèíäðî-
ìó äåëåö³¿ 22q11.2 íàëåæàòü: âàäè ñåðöÿ, ëèöå-
âèé äèçìîðô³çì ³ âåëîôàðèíãåàëüíà íåäîñòàò-
í³ñòü, ã³ïîïëàç³ÿ/àïëàç³ÿ òèìóñà ³ â³äïîâ³äí³ 
³ìóíîëîã³÷í³ ïîðóøåííÿ, ã³ïîêàëüö³ºì³ÿ íà òë³ 
ã³ïîïàðàòèðåîçó. Îïèñàí³ ³ ïîñò³éíî äîäàþòü-
ñÿ ³íø³ êë³í³÷í³ ïðîÿâè ö³º¿ ãåíåòè÷íî¿ àíî-
ìàë³¿, ïðîòå âîíè òðàïëÿþòüñÿ ð³äêî. Ð³çíèöÿ  
â ïîºäíàíí³ ³ âèðàçíîñò³ êë³í³÷íèõ ñèìïòîì³â 
îáóìîâëåíà ð³çíîìàí³òí³ñòþ ôîðì äåôåêò³â 
22-¿ õðîìîñîìè. Âèçíàíå ³ñíóâàííÿ ê³ëü-
êîõ òèïîâèõ âàð³àíò³â ì³êðîäåëåö³é 22q11, â³-
äîì³ òàêîæ íåòèïîâ³ âàð³àíòè ïîðóøåíü. Ó 
ëîêóñ³ äåëåö³¿ ðîçòàøîâàí³ áëèçüêî 46 ãåí³â, 
85% ïàö³ºíò³â ìàþòü òèïîâ³ äåëåö³¿ 22q11.2 
(â³ä LCR22A äî LCR22D), ¿õ ä³àãíîñòóþòü çà 
FISH-ìåòîäîì, íåòèïîâ³ äåëåö³¿ íà 22-é õðîìî-
ñîì³ (LCR22B-LCR22D àáî LCR22C-LCR22D) 
çàçâè÷àé ïåðåá³ãàþòü ó ñòåðò³é ôîðì³ òà íå âè-
ÿâëÿþòüñÿ FISH-ìåòîäîì [12].

Âðîäæåí³ âàäè ñåðöÿ ³ ñóäèí â³äì³÷àþòü â 
àáñîëþòíî¿ á³ëüøîñò³ ïàö³ºíò³â (áëèçüêî 80%). 
Ñèíäðîì äåëåö³¿ 22q11.2 ïîñ³äàº îäíå ç ïðîâ³ä-
íèõ ì³ñöü ó ñòðóêòóð³ ïðè÷èí âðîäæåíèõ âàä 
ñåðöÿ. Ñïåêòð ñåðöåâî-ñóäèííî¿ ïàòîëîã³¿ 
íàäçâè÷àéíî âåëèêèé, õàðàêòåðíå ïîºäíàííÿ 
äåê³ëüêîõ âàä ñåðöÿ â ïàö³ºíòà. Íàé÷àñò³øè-
ìè ââàæàþòü âàäè ðîçâèòêó êîíîòðóíêàëüíî¿ 
ä³ëÿíêè (êîíîòðóíêóñ – öå ä³ëÿíêà ñåðöÿ, ÿêà 
çíèçó ñïîëó÷àºòüñÿ ç êàìåðàìè ñåðöÿ, à çâåð-
õó – ç àðòåð³àëüíèìè ñóäèíàìè), äî íèõ íà-
ëåæàòü: òåòðàäà Ôàëëî, ïåðåðâàíà äóãà àîð-
òè (÷àñò³øå òèï Â), çàãàëüíèé àðòåð³àëüíèé 
ñòîâáóð, äåôåêòè ì³æøëóíî÷êîâî¿ ïåðåãîðîä-
êè ç àòðåç³ºþ ëåãåíåâî¿ àðòåð³¿. Îïèñàíî áàãà-
òî ³íøèõ âàä ìàã³ñòðàëüíèõ ñóäèí, êëàïàííîãî 
àïàðàòà ³ ïåðåãîðîäîê ñåðöÿ [6,10].

Ëèöåâèé äèçìîðô³çì ó ïàö³ºíò³â ³ç äå-
ëåö³ºþ 22q11.2 ñïîñòåð³ãàþòü ïðàêòè÷íî â 
êîæíîãî ïàö³ºíòà, ³ ïðîÿâè éîãî òàêîæ ð³ç-
íîìàí³òí³. Õàðàêòåðí³ îçíàêè: ã³ïåðòåëîðèçì 
î÷åé, êîðîòêèé ô³ëüòð, ìàëåíüê³ ðîçì³ðè ðîòà. 
Àóðèêóëÿðí³ àíîìàë³¿ º îäíèìè ç íàé÷àñò³øèõ 
ïðîÿâ³â. Â³äçíà÷àþòü íèçüêå òà àñèìåòðè÷-
íå ðîçòàøóâàííÿ âóøíèõ ðàêîâèí, ìàëåíüê³ 
çà ðîçì³ðàìè òà îêðóãëî¿ ôîðìè âóøí³ ðàêî-
âèíè, ÿê³ ìîæóòü áóòè ðîòîâàíèìè íàçàä àáî 

â³äñòîâáóð÷åíèì, àíîìàëüíó áóäîâó âåðõíüî-
ãî çàâèòêà, ïðåàóðèêóëÿðí³ íàðîñòè, ì³êðîò³þ, 
àíîò³þ, çâóæåííÿ ñëóõîâîãî îòâîðó. Àñèìå-
òð³þ îáëè÷÷ÿ, ÿêó ÷àñòî ñïîñòåð³ãàþòü ïðè ïî-
ñì³øö³ àáî ïëà÷ó äèòèíè, â³äì³÷àþòü ó 6–14%. 
Ìîæëèâ³ àíîìàë³¿ áóäîâè íîñà (îñîáëèâîñò³ 
çîâí³øíüî¿ ôîðìè, âóçüê³ íîñîâ³ õîäè, äåôîð-
ìàö³ÿ ïåðåãîðîäêè), î÷åé (êîëîáîìà, çàäí³ åì-
áð³îòîêñîíè, ñêëåðîêîðíåà, àíîôòàëüì³ÿ ³í-
ø³). Íàÿâí³ñòü õàðàêòåðíèõ ðèñ îáëè÷÷ÿ ìîæå 
ñïðèÿòè ñïðÿìóâàííþ ïàö³ºíòà äî ìåäèêî-ãå-
íåòè÷íîãî öåíòðó äëÿ ³äåíòèô³êàö³¿ ñèíäðîìó. 

Óùåëèíè ï³äíåá³ííÿ (ÿâí³ àáî ïðèõîâàí³), 
îäíî- àáî äâîá³÷íå íåçðîùåííÿ âåðõíüî¿ ãóáè 
º òÿæêèìè ïðîÿâàìè âåëîôàðèíãåàëüíî¿ íå-
äîñòàòíîñò³. Âîíè ìîæóòü ïîºäíóâàòèñÿ ç ëà-
ðèíãî-òðàõåî-ñòðàâîõ³äíèìè äåôåêòàìè (ëÿ-
ðèíãîòðàõåîìàëÿö³ÿ, ñòåíîç ãîðòàí³, ñóäèííå 
ê³ëüöå, åçîôàãåàëüíà àòðåç³ÿ) ³  ïîòðåáóþòü 
õ³ðóðã³÷íî¿ êîðåêö³¿. Õàðàêòåðíèìè º êîðîòêå 
òâåðäå àáî ì’ÿêå ï³äíåá³ííÿ ³ ã³ïîòîí³ÿ âåëî-
ôàðèíãåàëüíî¿ ìóñêóëàòóðè. Ö³ àíîìàë³¿ ïðî-
ÿâëÿþòüñÿ â ìàëþê³â òðóäíîùàìè ó âèãîäîâó-
âàíí³, ïðèçâîäÿòü äî çàòðèìêè ðîçâèòêó ìîâ-
ëåííÿ: õàðàêòåðíî íàÿâí³ñòü ãóãíÿâîãî ãîëîñó, 
íåïðàâèëüíå âèìîâëÿííÿ çâóê³â, îñîáëèâî 
ïðèãîëîñíèõ. Áëèçüêî 70% ä³òåé â³êîì 24 ì³ñ. 
íå ãîâîðèòü àáî âæèâàþòü ëèøå ê³ëüêà ñë³â 
àáî çíàê³â. Ç â³êîì ê³ëüê³ñòü ïàö³ºíò³â ³ç íå-
ðîçá³ðëèâèì ìîâëåííÿì çìåíøóºòüñÿ (äî 10% 
ñåðåä äîðîñëèõ) [3,6,10,12].

Àïëàç³ÿ/ã³ïîïëàç³ÿ òèìóñà º îäíèì ³ç òè-
ïîâèõ ïðîÿâ³â ñèíäðîìó ì³êðîäåëåö³¿ 22q11.2 
³ ìîæå ïðèçâîäèòè äî ³ìóíîäåô³öèòó. Ââà-
æàþòü, ùî ó ÷âåðò³ ïàö³ºíò³â ñïîñòåð³ãàþòü-
ñÿ êë³í³÷í³ ïðîÿâè ³ìóíîäåô³öèòó ïåðåâàæíî 
ëåãêîãî àáî ñåðåäíüîãî ñòóïåíÿ, îñê³ëüêè äëÿ 
íîðìàëüíîãî ôóíêö³îíóâàííÿ ³ìóííî¿ ñèñòå-
ìè äîñòàòíüî ì³çåðíî¿ ê³ëüêîñò³ òêàíèíè òè-
ìóñà [3]. Òèïîâèìè ³ íàé÷àñò³øèìè çì³íàìè º 
çíèæåííÿ ê³ëüêîñò³ Ò-ë³ìôîöèò³â (äî 80% ïà-
ö³ºíò³â), ìîæëèâ³ âàð³àíòè ïîºäíàííÿ ç äåô³-
öèòîì ãóìîðàëüíî¿ ëàíêè ³ìóí³òåòó (äåô³öèò 
²gA/sIgA, ð³äøå äåô³öèò IgG, äåôåêòè ³ìóííî¿ 
â³äïîâ³ä³ íà ïîë³ñàõàðèäí³ àíòèãåíè) [10,12]. 
Ö³ çì³íè êë³í³÷íî ïðîÿâëÿþòüñÿ ÷àñòèìè/çà-
òÿæíèìè â³ðóñíèìè ³ áàêòåð³àëüíèìè ³íôåê-
ö³ÿìè âåðõí³õ äèõàëüíèõ øëÿõ³â, ïðè÷îìó â 
ä³òåé äîøê³ëüíîãî â³êó. Äàë³ âèÿâëÿþòü ñïîí-
òàííå ïîë³ïøåííÿ ³ìóíîëîã³÷íèõ ïîêàçíèê³â ³ 
ñòàíó äèòèíè. Ð³äêî (5%) ó ä³òåé ³ç ñèíäðî-
ìîì ì³êðîäåëåö³¿ 22q11.2 ðîçâèâàºòüñÿ êë³í³êà 
òÿæêîãî êîìá³íîâàíîãî ³ìóíîäåô³öèòó [3].  



h t t p s : / / m e d - e x p e r t . c o m . u a

�S���T�UV�@UW
3X�

ISSN: 2706-8757 Óêðà¿íñüêèé æóðíàë Ïåðèíàòîëîã³ÿ ³ Ïåä³àòð³ÿ 1(101) 2025138

Ã³ïîïàðàòèðåîç ñåðåä ïàö³ºíò³â ³ç ñèíäðî-
ìîì ì³êðîäåëåö³¿ 22q11.2 ñïîñòåð³ãàþòü ÷àñòî 
(47–67%). Éîãî íàÿâí³ñòü ìîæå ïðèçâîäèòè äî 
ã³ïîêàëüö³ºì³¿ ð³çíîãî ñòóïåíÿ òÿæêîñò³. Çíè-
æåííÿ ð³âíÿ êàëüö³þ â êðîâ³ êë³í³÷íî ìîæå 
íå ïðîÿâëÿòèñÿ, ïðîòå â ä³òåé ïåðøèõ ì³ñÿö³â 
æèòòÿ ìîæå ñóïðîâîäæóâàòèñÿ òåòàí³ºþ ³ ñó-
äîìàìè. Ã³ïîêàëüö³ºì³ÿ ÷àñòî íîñèòü òðàíçè-
òîðíèé õàðàêòåð ³ ç â³êîì çíèêàº. Ïðîòå çíè-
æåí³ ð³âí³ êàëüö³þ â êðîâ³ ìîæóòü ðåºñòðóâà-
òèñÿ â ä³òåé ³ äîðîñëèõ ó â³äïîâ³äü íà ãîñòðèé 
ñòàí (òðàâìó, ³íôåêö³þ òîùî) [6,7,10,12].

Ó ä³òåé ³ç ñèíäðîìîì äåëåö³¿ 22q11.2 âèÿâ-
ëÿþòü áàãàòî ³íøèõ âðîäæåíèõ âàä ðîçâèòêó, 
õî÷à âîíè òðàïëÿþòüñÿ çíà÷íî ð³äøå. Âèçíà-
÷àþòü âàäè ñêåëåòó (äîäàòêîâ³ ðåáðà, êðàí³î-
ñèíîñòîç, ïîë³äàêòèë³þ, àíîìàë³¿ õðåáòà); ð³çí³ 
âàð³àíòè äèçåìáð³îãåíåçó íèðîê (ïîäâîºííÿ, 
ïîë³ê³ñòîç, ï³äêîâîïîä³áíà íèðêà, ã³äðîíåô-
ðîç), ñòàòåâî¿ ñèñòåìè (àãåíåç³ÿ ìàòêè, ã³ïî-
ñïàä³ÿ, êðèïòîðõ³çì), îðãàí³â òðàâíî¿ ñèñòåìè 
(õâîðîáà Ã³ðøïðóíãà, àòðåç³ÿ òîíêîãî êèøå÷-
íèêà, â³äñóòí³ñòü àíóñà, ïóïêîâ³ ³ ä³àôðàãìàëü-
í³ êèëè), öåíòðàëüíî¿ íåðâîâî¿ ñèñòåìè (öå-
ðåáðàëüíà àòðîô³ÿ, ã³ïîïëàç³¿ ïåâíèõ â³ää³ë³â 
(ã³ïîô³çà, ã³ïîòàëàìóñà, ìîçî÷êà), ïîë³ì³êðî-
ã³ð³ÿ, äåôåêòè ðîçâèòêó ñïèííîãî ìîçêó òîùî) 
[3,6,10,12]. ×è âñ³ âàäè º íàñë³äêîì äåëåö³¿ 
22q11.2, ÷è âîíè îáóìîâëåí³ ä³ºþ íåñïðèÿò-
ëèâèõ ÷èííèê³â ó ïåð³îä åìáð³îãåíåçó? Äîñë³-
äæåííÿ ïðîäîâæóþòüñÿ. 

Ñïåêòð ïñèõîíåâðîëîã³÷íèõ ïîðóøåíü 
çíà÷íèé. Á³ëüø³ñòü äîñë³äíèê³â âêàçóº íà çà-
òðèìêó ïñèõîåìîö³éíîãî ðîçâèòêó (äî 70%) ³ 
ð³äøå – íà ðîçóìîâó â³äñòàë³ñòü ïðè äåëåö³¿ 
22q11.2. Öå ñóïðîâîäæóºòüñÿ çàòðèìêîþ ìîâ-
ëåííÿ íàâ³òü ó âèïàäêàõ ³ç íîðìàëüíèì ïñèõ³÷-
íèì ðîçâèòêîì. Ç â³êîì ä³òè äîñèòü óñï³øíî 
îïàíîâóþòü âåðáàëüí³ íàâè÷êè, ³ îñíîâíîþ 
ïðîáëåìîþ â øê³ëüíîìó â³ö³ ñòàþòü ïîðóøåí-
íÿ â íåâåðáàëüí³é ï³çíàâàëüí³é ñôåð³. Á³ëü-
ø³ñòü ïàö³ºíò³â ìàº äîñèòü âèñîêó çäàòí³ñòü äî 
ìåõàí³÷íîãî çàïàì’ÿòîâóâàííÿ ñë³â ³ ôîíåìà-
òè÷íîãî ñïðèéíÿòòÿ. Ñëóõîâà ïàì’ÿòü ä³òåé ³ç 
ñèíäðîìîì ì³êðîäåëåö³¿ 22q11.2 ïðåâàëþº íàä 
çîðîâîþ, â³äçíà÷àºòüñÿ äåô³öèò îïåðàòèâíî¿ 
ïàì’ÿò³ ³ âèêîíàâ÷èõ ôóíêö³é, îñîáëèâî çà âè-
êîíàííÿ áàãàòîñòóï³í÷àñòèõ çàâäàíü. Ó ÷àñòè-
íè ïàö³ºíò³â âèçíà÷àþòü ðîçëàäè àóòèñòè÷íîãî 
õàðàêòåðó (6%), åï³ëåïñ³þ (11%), ó ä³òåé ñòàð-
øîãî â³êó ³ äîðîñëèõ – øèçîôðåí³þ [6,10,12].

Îòæå, ñèíäðîì äåëåö³¿ 22q11.2 õàðàêòå-
ðèçóºòüñÿ ð³çíîìàí³òí³ñòþ êë³í³÷íèõ ïðîÿâ³â,  

êîæíèé êë³í³÷íèé âèïàäîê º óí³êàëüíèì ³ ïî-
òðåáóº äåòàëüíîãî äîñë³äæåííÿ.
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Äîñë³äæåííÿ ïðîâåäåíî â³äïîâ³äíî äî 

ïðèíöèï³â Ãåëüñ³íñüêî¿ äåêëàðàö³¿. Îòðèìà-
íî çãîäó áàòüê³â äèòèíè íà ïðîâåäåííÿ äîñë³-
äæåíü, ïóáë³êàö³þ êë³í³÷íîãî âèïàäêó òà ôî-
òî äèòèíè. 

Ä³â÷èíêà Ä., â³êîì 5 ðîê³â 9 ì³ñ., íàðîäèëàñÿ 
â³ä ² ô³ç³îëîã³÷íî¿ âàã³òíîñò³. Íà óëüòðàçâóêî-
âîìó äîñë³äæåíí³ (ÓÇÄ) ïëîäà â 11 òèæí³â ãå-
ñòàö³¿ ïîì³÷åíî 6-é ïàëü÷èê íà ë³â³é ðóö³. Ïðî-
âåäåíî ïðåíàòàëüíèé ñêðèí³íã íà õðîìîñîìí³ 
çàõâîðþâàííÿ, îòðèìàíî íåãàòèâíèé ðåçóëüòàò, 
áàòüêàìè ïðèéíÿòî ð³øåííÿ íàðîäæóâàòè äè-
òèíó. Ïîëîãè â³äáóëèñÿ â 37 òèæí³â ãåñòàö³¿, 
ô³ç³îëîã³÷í³, àíòðîïîìåòðè÷í³ ïîêàçíèêè íîâî-
íàðîäæåíî¿ äèòèíè áóëè â ìåæàõ ñåðåäí³õ çíà-
÷åíü (ìàñà ò³ëà – 3200 ã, çð³ñò – 52 ñì), ãðóïà 
êðîâ³ 0 (²), Rh (-). Äèòèíà çàêðè÷àëà îäðàçó, 
îö³íêà çà øêàëîþ Àïãàð – 8 ³ 9 áàë³â. Íà ìî-
ìåíò íàðîäæåííÿ äèòèíè ìàòåð³ âèïîâíèëîñÿ 
29 ðîê³â, áàòüêîâ³ – 33 ðîêè. Ó ïîëîãîâîìó áó-
äèíêó âèÿâëåíî âèñîêèé ïîð³ã ñòèãìàòèçàö³¿: 
àñèìåòð³þ îáëè÷÷ÿ, äåôîðìàö³þ âóøíèõ ðàêî-
âèí, «6-é ïàëü÷èê» âèÿâèâñÿ íàðîñòîì ì'ÿêèõ 
òêàíèí, ÿêèé â³äõîäèâ â³ä ñåðåäíüî¿ ôàëàíãè 
ì³çèí÷èêà íàçîâí³. Çàãàëüíèé ñòàí îö³íåíî ÿê 
çàäîâ³ëüíèé, òóðáóâàëî òå, ùî äèòèíà íå ìîãëà 
äîâãî ñìîêòàòè ãðóäè, ïî÷èíàëà ïëàêàòè, ïðîòå 
ð³çêîãî çíèæåííÿ ìàñè ò³ëà íå â³äçíà÷àëè. Äè-
òèíó âàêöèíîâàíî ïðîòè òóáåðêóëüîçó ³ ãåïàòè-
òó Â, âèïèñàíî çà 2 äîáè. 

Âäîìà äèòèíà áóëà íåñïîê³éíîþ, ìëÿâî 
ñìîêòàëà, çðèãóâàëà, øâèäêî ðîçâèíóëàñÿ âè-
ðàæåíà æîâòÿíèöÿ. Ó çâ’ÿçêó ç öèì íà 7-ìó 
äîáó æèòòÿ ä³â÷èíêó ãîñï³òàë³çîâàíî â ñòàí³ 
ñåðåäíüî¿ òÿæêîñò³. Çà ðåçóëüòàòàìè îáñòå-
æåííÿ çàïåðå÷åíî TORCH-³íôåêö³¿, âèçíà-
÷åíî àïëàç³þ òèìóñà (çà ðåçóëüòàòàìè ÓÇÄ), 
âñòàíîâëåíî âàäó ñåðöÿ, ÿêà íà òîé ìîìåíò íå 
ïîòðåáóâàëà õ³ðóðã³÷íîãî âòðó÷àííÿ (íà åõî-
êàðäîãðàô³¿: äåôåêò ì³æøëóíî÷êîâî¿ ïåðåãî-
ðîäêè, øèðîêå îâàëüíå â³êíî, äèëàòàö³ÿ ë³âî-
ãî øëóíî÷êà, äèëàòàö³ÿ ñòîâáóðà ³ ã³ëîê ëå-
ãåíåâî¿ àðòåð³¿, âèñîêà ëåãåíåâà ã³ïåðòåíç³ÿ), 
ïîêàçíèêè äîïëåðîãðàô³¿ ñóäèí ãîëîâè – ó 
ìåæàõ íîðìè; íà ìàãí³òíî-ðåçîíàíñí³é òîìî-
ãðàô³¿ ãîëîâíîãî ìîçêó âèÿâëåíî ðîçøèðåííÿ 
ïîðîæíèíè ïðîçîðî¿ ïåðåòèíêè ³ äð³áí³ âêëþ-
÷åííÿ ãåìîñèäåðèíó ñóáòåíòîð³àëüíî çë³âà 
(îñòàíí³ ðîçö³íåíî ÿê íàñë³äêè ïåðèíàòàëü-
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íîãî êðîâîâèëèâó). Äèòèíó ñïðÿìîâàíî äî ìå-
äèêî-ãåíåòè÷íîãî ³ êàðä³îõ³ðóðã³÷íîãî öåíòð³â.

Âèñíîâîê öèòîãåíåòèêà: êàð³îòèï æ³íî÷èé; 
FISH-ìåòîäîì ï³äòâåðäæåíî ì³êðîäåëåö³þ 
22q11.2. 

Êîíñóëüòàö³ÿ êàðä³îõ³ðóðãà: ðåêîìåíäîâàíà 
õ³ðóðã³÷íà êîðåêö³ÿ âðîäæåíî¿ âàäè ñåðöÿ ó â³-
ö³ 3 ì³ñ.

Ó â³ö³ 2 ì³ñ. äèòèíó ë³êîâàíî ç ïðèâîäó 
äâîá³÷íî¿ áðîíõîïíåâìîí³¿ ³ç çàòÿæíèì ïå-
ðåá³ãîì; íàðîñòàííÿì îçíàê ñåðöåâî¿ íåäîñòàò-
íîñò³. Ó â³ö³ 5,5 ì³ñ. ä³â÷èíêó ïðîîïåðîâàíî 
ç ïðèâîäó âðîäæåíî¿ âàäè ñåðöÿ ³ç çàäîâ³ëü-
íèì ðåçóëüòàòîì. Îñòàòî÷íèé ä³àãíîç öåíòðó 
êàðä³îõ³ðóðã³¿ «Ìíîæèíí³ äåôåêòè ì³æøëóíî÷-
êîâî¿ ïåðåãîðîäêè (ïåðèìåìáðàíîçíèé äåôåêò 
(Ø 10 ìì) ³ ì³í³ìàëüíèé àï³êàëüíèé ì’ÿçîâèé 

äåôåêò (Ø 2 ìì). Âòîðèííèé äåôåêò ì³æïåðåä-
ñåðäíî¿ ïåðåãîðîäêè. Âèñîêà  àðòåð³àëüíà ã³ïåð-
òåíç³ÿ. Ñåðöåâà íåäîñòàòí³ñòü ²²À ñò.».

Ô³çè÷íèé ðîçâèòîê. Äî õ³ðóðã³÷íîãî ë³êó-
âàííÿ âàäè ñåðöÿ (ó 5 ì³ñ.) äèòèíà ìàëà ìàñó 
ò³ëà 4600 ã (<3%) ³ çð³ñò 60 ñì (<10%), îö³íå-
íî ìåòîäîì öåíòèëüíèõ ñòàíäàðò³â. Ï³ñëÿ îïå-
ðàòèâíîãî ë³êóâàííÿ òåìïè ô³çè÷íîãî ðîçâèò-
êó çíà÷íî ïðèøâèäøèëèñÿ, àëå â³äñòàâàííÿ 
çáåð³ãàëîñÿ äî 5 ðîê³â: â 1 ð³ê – 7,8 êã (<3%), 
72,5 ñì (<25%); ó 3 ðîêè – 12,2 êã (<10%), 
91 ñì (<25%), ó 5 ðîê³â – 17 êã (25–50% – 
ñåðåäí³ çíà÷åííÿ), 106 ñì (25–50% – ñåðåä-
í³ çíà÷åííÿ). Çíà÷åííÿ àíòðîïîìåòðè÷íèõ ïî-
êàçíèê³â áàòüê³â äèòèíè – ó ìåæàõ ñåðåäí³õ.

Ñòàòîìîòîðíèé ðîçâèòîê äèòèíè: ãîëîâó 
ïî÷àëà òðèìàòè ó âåðòèêàëüíîìó ïîëîæåíí³ ç 
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4 ì³ñ., ñèä³òè ³ ïîâçàòè – ³ç 8 ì³ñ., õîäèòè ñà-
ìîñò³éíî – ç 1 ðîêó, êàòàòèñÿ íà ñàìîêàò³ – ç 
4 ðîê³â.

Ìîâëåííºâèé ðîçâèòîê: ïî÷àëà «àãóêàòè« ç 
2 ì³ñ., ëåïåòàòè – ç 8 ì³ñ., äî ðîêó âèìîâëÿ-
ëà 2 ñëîâà, ïîò³ì í³÷îãî ÷³òêî íå ãîâîðèëà äî 
2 ðîê³â, êîðîòåíüê³ ðå÷åííÿ ïî÷àëà âèìîâëÿòè 
ï³ñëÿ 3 ðîê³â (ç ÷àñó â³äâ³äóâàííÿ ëîãîïåäè÷íî-
ãî äèòÿ÷îãî ñàäî÷êà).

Ï³ñëÿ âñòàíîâëåííÿ ä³àãíîçó äåëåö³¿ 22q11.2. 
äèòèíó ñïîñòåð³ãàº åíäîêðèíîëîã, îñê³ëüêè äëÿ 
öüîãî ñèíäðîìó õàðàêòåðíèé ñòàí ã³ïîïàðà-
òèðåîçó òà ð³äêî â³äçíà÷àþòüñÿ òàê³ ñòàíè, ÿê 
ã³ïîòèðåîç ³ ã³ïîô³çàðíèé íàí³çì [6,10,12]. Ïðî-
âåäåíî ëàáîðàòîðí³ îáñòåæåííÿ (âåíîçíà êðîâ) 
ð³âí³â ³îí³çîâàíîãî òà çàãàëüíîãî êàëüö³þ, ôîñ-
ôîðó, ïàðàòãîðìîíó (ÏÒÃ), òèðåîòðîï³íó (ÒÒÃ), 

òèðîêñèíó â³ëüíîãî (Ò4 â³ëüíèé). Ðåçóëüòà-
òè: ð³âí³ êàëüö³þ (çàãàëüíîãî òà ³îí³çîâàíî-
ãî) ³ ôîñôîðó çàâæäè áóëè â ìåæàõ ðåôåðåíò-
íèõ çíà÷åíü, ó ñåðåäíüîìó ñòàíîâèëè â³äïîâ³ä-
íî 2,35 ììîëü/ë, 1,3 ììîëü/ë, 1,85 ììîëü/ë; à 
ð³âí³ ÏÒÃ çàâæäè áóëè çíèæåíèìè ³ êîëèâàëè-
ñÿ â ìåæàõ 7,4–15,0 ïã/ìë (çà ðåôåðåíòíèõ çíà-
÷åíü 18,5–88,0 ïã/ìë). Ñóäîì ó äèòèíè íå áó-
ëî. Ìåòîäè â³çóàë³çàö³¿ ïàðàùèòîïîä³áíèõ çàëîç 
(ÓÇÄ, ñöèíòèãðàô³ÿ) íå ïðîâåäåíî. Ïîêàçíèêè 
ôóíêö³¿ ùèòîïîä³áíî¿ çàëîçè (ÒÒÃ, Ò4 â³ëüíèé) 
çàâæäè áóëè â ìåæàõ ðåôåðåíòíèõ çíà÷åíü. Çà 
ðåçóëüòàòàìè ÓÇÄ ùèòîïîä³áíî¿ çàëîçè íå âè-
ÿâëåíî ñòðóêòóðíèõ çì³í. Îáñòåæåííÿ ñîìàòî-
òðîïíî¿ ôóíêö³¿ ã³ïîô³çà íå ïðîâåäåíî çà â³äñóò-
íîñò³ ïîòðåáè (äî 5 ðîê³â çð³ñò äèòèíè äîñÿãíóâ 
ñåðåäí³õ çíà÷åíü).

Ä³â÷èíêà çíàõîäèòüñÿ íà îáë³êó â ³ìóíîëî-
ãà. Ó çàãàëüíîìó àíàë³ç³ êðîâ³ ê³ëüê³ñòü ë³ìôî-
öèò³â ó ïåð³îä ì³æ ô³ç³îëîã³÷íèìè ïåðåõðåñòà-
ìè ëåéêîöèò³â çàâæäè áóëà íèæ÷îþ çà íîðìó 
(32–37%) çà íîðìàëüíî¿ ê³ëüêîñò³ ëåéêîöèò³â, 
îòæå, àáñîëþòí³ çíà÷åííÿ ë³ìôîöèò³â òàêîæ 
áóëè íèçüêèìè. Ïîñò³éíî ðåºñòðóâàëèñÿ âè-
ñîê³ çíà÷åííÿ ìîíîöèò³â (11–25%). Êîìïëåêñ-
í³ ³ìóíîëîã³÷í³ äîñë³äæåííÿ ïðîâîäèëèñü ó â³ö³ 
7 ì³ñ., à äàë³ – ùîð³÷íî ç 1 ðîêó äî 5 ðîê³â (ó 
ïåðø³ äí³ æîâòíÿ), ðåçóëüòàòè íàâåäåíî â òà-
áëèö³. Ó ïàö³ºíòêè âèÿâëåíî ïîì³ðíèé ñòóï³íü 
³ìóíîäåô³öèòó ç ïåðåâàæíèì ïîðóøåííÿì ê³ëü-
êîñò³ Ò-ë³ìôîöèò³â. Öå – òèïîâ³ ³ìóíîëîã³÷í³ 
çì³íè ïðè ö³é ïàòîëîã³¿. Ð³âí³ ³ìóíîãëîáóë³í³â 
IgÀ ³ IgÌ çàâæäè áóëè â ìåæàõ ðåôåðåíòíèõ 
çíà÷åíü äî â³êó äèòèíè, îêð³ì IgG, ê³ëüê³ñòü 
ÿêîãî äî 2 ðîê³â áóëà òðîõè íèæ÷îþ. Íà öåé 
÷àñ ³ìóíîäåô³öèò êë³í³÷íî ïðîÿâëÿºòüñÿ ÷àñòè-
ìè ðåñï³ðàòîðíèìè â³ðóñíèìè ³íôåêö³ÿìè. 

Âàêöèíàö³ÿ. Ó ïîëîãîâîìó áóäèíêó äèòèíó 
âàêöèíóâàëè ïðîòè òóáåðêóëüîçó ³ ãåïàòèòó Â 
(íà òîé ÷àñ ä³àãíîç íå âñòàíîâëåíèé). Ï³ñëÿ 
âèçíà÷åííÿ ãåíåòè÷íî¿ àíîìàë³¿ òà õ³ðóðã³÷íî¿ 
êîðåêö³¿ âàäè ñåðöÿ (ç 8 ì³ñ.) äèòèíó âàêöèíó-
þòü çà ³íäèâ³äóàëüíèì êàëåíäàðåì, á³ëüø³ñòü 
ùåïëåíü äî â³êó ïðîâåäåí³, îêð³ì âàêöèíà-
ö³¿ ïðîòè êîðó, ïàðîòèòó ³ êðàñíóõè. Ùîð³÷-
íî ïðîâîäÿòü ùåïëåííÿ ïðîòè ãðèïó, íà 2-ìó 
ðîö³ æèòòÿ âàêöèíîâàíà ïðîòè ïíåâìîêîêîâî¿ 
³íôåêö³¿. Ðåàêö³é ³ óñêëàäíåíü ï³ñëÿ ùåïëåíü 
íå âèçíà÷åíî.

Ñ³ìåéíèé àíàìíåç. Ó ìàòåð³ ïàö³ºíòêè âñòà-
íîâëåíî ä³àãíîçè «Ñêîë³îç», «Ì³îï³ÿ»; ñåðåä 
áëèçüêèõ ðîäè÷³â ïî ìàòåðèíñüê³é ë³í³¿  âñòà-
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íîâëåíî ä³àãíîçè «Ðàê ìàòêè», «Ì³îìà ìàò-
êè», «Ê³ñòà ÿº÷íèêà», «Îæèð³ííÿ», «Öóêðîâèé 
ä³àáåò òèïó 2», «Áðîíõ³àëüíà àñòìà». Ó ð³äíî¿ 
ñåñòðè ìàòåð³, ÿêà â øëþá³, íåìàº ä³òåé; ó äâî-
þð³äíî¿ ñåñòðè äèòèíà ïîìåðëà ó â³ö³ 6 ðîê³â 
³ç ä³àãíîçîì «Âðîäæåíà ã³äðîöåôàë³ÿ». Áàòü-
êî äèòèíè çäîðîâèé. Ó ä³äóñÿ ïî ë³í³¿ áàòüêà 
âñòàíîâëåíî ä³àãíîç «Á³÷íèé àì³îòðîô³÷íèé 
ñêëåðîç». Íàÿâí³ñòü ïñèõ³÷íèõ çàõâîðþâàíü 
çàïåðå÷óþòü. 

Íà ìîìåíò îáñòåæåííÿ (5 ðîê³â 9 ì³ñ.) 
áàòüêè ñêàðæàòüñÿ íà ÷àñò³ ðåñï³ðàòîðí³ çà-
õâîðþâàííÿ äèòèíè (8–10 ðàç³â íà ð³ê), ïðîòå 
ëåãêîãî ³ ñåðåäíüîãî ñòóïåíÿ òÿæêîñò³ (íå ïî-
òðåáóþòü ãîñï³òàë³çàö³¿), à òàêîæ íà äèçàðòð³þ 
³ çàòðèìêó ìîâëåííºâîãî ðîçâèòêó (îñîáëèâî 
ñêëàäíî âèìîâëÿòè çâóêè «ï», «ò»). 

Ï³ä ÷àñ îãëÿäó ïðèâåðíóëà óâàãó àñèìåòð³ÿ 
îáëè÷÷ÿ (D>S), âêîðî÷åíèé ô³ëüòð,  àíòèìîí-
ãîëî¿äíèé ðîçð³ç î÷åé, ìàëåíüê³ çà ðîçì³ðàìè ³ 
äåôîðìîâàí³ âóøí³ ðàêîâèíè, ÿê³ çë³âà ³ ñïðà-
âà ðîçòàøîâàí³ íèçüêî, àëå íà ð³çíîìó ð³âí³ òà 
ïî-ð³çíîìó â³äñòàþòü â³ä ÷åðåïà, ïîì³ðíå ïî-
ðóøåííÿ ðîñòó çóá³â (ðèñ.).

Êîíñóëüòàö³ÿ ËÎÐ: âóçüê³ñòü íîñîâèõ õîä³â. 
Êîíñóëüòàö³ÿ îêóë³ñòà: ïàòîëîã³¿ íå âèÿâ-

ëåíî. 
Êîíñóëüòàö³ÿ ïñèõîëîãà: ïàö³ºíòêà îð³ºíòî-

âàíà âñåá³÷íî â³ðíî, çîðîâèé ³ âåðáàëüíèé êîí-
òàêò ï³äòðèìóº. Çà äàíèìè ïàòîïñèõîëîã³÷íîãî 
äîñë³äæåííÿ íåðâîâî¿ ñèñòåìè âèÿâëåíî îçíàêè 
ïîðóøåííÿ ïñèõ³÷íèõ ïðîöåñ³â. Ìèñëåííÿ ïî-
ñë³äîâíå, äåùî ñïîâ³ëüíåíå, êîíöåíòðàö³ÿ óâà-
ãè, òåìï ïðîñòèõ ñåíñîðíî-ìîòîðíèõ ðåàêö³é, 
àêòèâí³ñòü, ñò³éê³ñòü íå çíèæåí³, çîñåðåäæåíà. 
Ïðîöåñè ïàì’ÿò³ äîáðå ðîçâèíåí³. Ñïðèéìàí-
íÿ – ñåðåäí³é ð³âåíü ðîçâèòêó (7 áàë³â çà ìåòî-
äîì ä³àãíîñòèêè Íºìîâà Ð.Ñ.). Äèçàðòð³ÿ ìîâ-
ëåííÿ.
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0
Íàâåäåíî êë³í³÷íå ñïîñòåðåæåííÿ, ùî äå-

ìîíñòðóº êëàñè÷íèé ôåíîòèï ñèíäðîìó äå-
ëåö³¿ 22q11.2, çîêðåìà, éîãî âàð³àíò – ñèíäðîì 
Ä³ Äæîðäæ³, âêëþ÷àº ïðèðîäæåíó âàäó ñåðöÿ, 
àïëàç³þ òèìóñà ç ïåðâèííèì ³ìóíîäåô³öèòîì 
ëåãêîãî ñòóïåíÿ, ã³ïîïàðàòèðåîç, ìíîæèíí³ 
ïðîÿâè ëèöåâî¿ äèçãåíåç³¿, äèçàðòð³þ, çàòðèìêó 
ðîçâèòêó ìîâëåííÿ, êîãí³òèâíèé äåô³öèò ëåã-
êîãî ñòóïåíÿ. Çàòðèìêà ô³çè÷íîãî ðîçâèòêó, 
ÿêà ñïîñòåð³ãàëàñÿ äî 4 ðîê³â, áóëà ñîìàòîãåí-
íîãî ãåíåçó (íåäîñòàòíº õàð÷óâàííÿ, ã³ïîêñè÷-

íî-³øåì³÷íå óðàæåííÿ öåíòðàëüíî¿ íåðâîâî¿ 
ñèñòåìè â ïåðèíàòàëüíîìó ïåð³îä³ ³ ã³ïîêñåì³ÿ 
âíàñë³äîê ñåðöåâî¿ íåäîñòàòíîñò³ íà òë³ âðî-
äæåíî¿ âàäè ñåðöÿ); ÷àñò³ â³ðóñí³ ðåñï³ðàòîð-
í³ çàõâîðþâàííÿ, ÿê³ ùîð³÷íî ðåºñòðóþòüñÿ â 
îäíàêîâ³é ê³ëüêîñò³, àëå ìàþòü ëåãêèé ïåðåá³ã, 
íå ïîðóøóþòü ô³çè÷íîãî ðîçâèòêó. Îñîáëèâî-
ñòÿìè âèïàäêó ìîæíà ââàæàòè âèðàæåíó àñè-
ìåòð³þ îáëè÷÷ÿ, ÿêà ÷³òêî ô³êñóºòüñÿ ïîñò³éíî, 
à íå ò³ëüêè ïðè ïîñì³øö³ àáî ïëà÷ó, ÿê ïîâ³-
äîìëÿëè ³íø³ àâòîðè; â³äñóòí³ñòü ã³ïîêàëüö³ºì³¿ 
íà òë³ çíèæåíèõ ð³âí³â ïàðàòãîðìîíó, âèðàæåíó 
äèçàðòð³þ çà â³äñóòíîñò³ òÿæêèõ ïðîÿâ³â âåëî-
ôàðèíãåàëüíî¿ íåäîñòàòíîñò³.

Ìîí³òîðèíã çà ñòàíîì äèòèíè âåäóòü çà 
ìóëüòèäèñöèïë³íàðíèì ï³äõîäîì. Â³í ïåðåä-
áà÷àº ñïîñòåðåæåííÿ ñïåö³àë³ñòàìè ð³çíèõ íà-
ïðÿì³â: ïåä³àòðà, êàðä³îõ³ðóðãà ³ êàðä³îðåâìà-
òîëîãà, îòîëàðèíãîëîãà ³ ùåëåïíî-ëèöåâîãî 
õ³ðóðãà, åíäîêðèíîëîãà, êë³í³÷íîãî ãåíåòèêà, 
íåâðîëîãà, ïñèõîëîãà, ïóëüìîíîëîãà, ëîãîïåäà, 
³ìóíîëîãà. Îñê³ëüêè çà äàíèìè ë³òåðàòóðè â 
ïàö³ºíò³â ³ç ñèíäðîìîì äåëåö³¿ 22q11.2 º âè-
ñîêèé ðèçèê ðîçâèòêó àóòî³ìóííî¿ ïàòîëîã³¿ 
(íàé÷àñò³øå þâåí³ëüíîãî ³ä³îïàòè÷íîãî àð-
òðèòó, ³ìóííî¿ òðîìáîöèòîïåí³¿, ãåìîë³òè÷íî¿ 
àíåì³¿, àóòî³ìóííîãî òèðåî¿äèòó òîùî), îíêî-
ëîã³÷íî¿ ïàòîëîã³¿ (ë³ìôîìè, ãîñòðî¿ ë³ìôî-
áëàñíî¿ ëåéêåì³¿, ñîë³äíèõ ïóõëèí), ùî âèíè-
êàº âíàñë³äîê äèñôóíêö³¿ Ò-êë³òèííî¿ ëàíêè 
³ìóí³òåòó, öå ñë³ä âðàõîâóâàòè â ïîäàëüøîìó 
ñïîñòåðåæåíí³ çà ïàö³ºíòîì. Îêð³ì òîãî, íàãî-
ëîøóºòüñÿ íà âèñîêîìó ðèçèêó çàõâîðþâàííÿ 
íà øèçîôðåí³þ [3,6,10,12].

Íà öåé ÷àñ äèòèíà ïðîõîäèòü ñïåö³àë³çîâà-
íå íàâ÷àííÿ â ëîãîïåäà, ìàòè â³äì³÷àº óñï³õè 
çà îñòàíí³é ð³ê. Âàêöèíàö³þ ïðîâîäÿòü áåç âè-
êîðèñòàííÿ æèâèõ âàêöèí. Ïðîòå â ñó÷àñíèõ 
óìîâàõ îñîáàì ³ç íåòÿæêèìè ôîðìàìè ñèíäðî-
ìó Ä³ Äæîðäæ³ çà â³äïîâ³äíèõ çíà÷åíü ïåâíèõ 
³ìóíîëîã³÷íèõ ïîêàçíèê³â (CD3+ Ò-ë³ìôîöè-
òàìè >0,5 Ã/ë, CD8+ T ë³ìôîöèòàìè >0,2 Ã/ë 
³ íîðìàëüíîþ ïðîë³ôåðàòèâíîþ ðåàêö³ºþ íà 
ì³òîãåíè), ðåêîìåíäóþòü ïðîâîäèòè ùåïëåííÿ 
ïðîòè êîðó, êðàñíóõè, åï³äåì³÷íîãî ïàðîòèòó 
òà â³òðÿíî¿ â³ñïè [11].

Áàòüêè äèòèíè îá³çíàí³ ùîäî íåîáõ³äíîñò³ 
êîíñóëüòàö³¿ ãåíåòèêà â ðàç³ ïëàíóâàííÿ íà-
ñòóïíèõ âàã³òíîñòåé. ßêùî îäèí ³ç áàòüê³â ìàº 
ñèíäðîì äåëåö³¿ 22q11.2, òî ñ³ì'¿ ïðîïîíóþòü 
ïðîâåñòè åêñòðàêîðïîðàëüíå çàïë³äíåííÿ, ³ 
ïåðåä ³ìïëàíòàö³ºþ åìáð³îíà éîãî äîñë³äæó-
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þòü íà íàÿâí³ñòü äåëåö³¿ 22q11.2. ßêùî áàòü-
êè íå ìàþòü ïàòîëîã³¿ 22-¿ õðîìîñîìè, òî çà 
íàñòóïíî¿ âàã³òíîñò³ ïðîïîíóþòü ïðîâåñòè äî-
ñë³äæåííÿ âîðñèíè õîð³îíà (10–13-é òèæäåíü 
ãåñòàö³¿) àáî àìí³îöåíòåç (ç 15-ãî òèæíÿ ãå-
ñòàö³¿) äëÿ ïðîâåäåííÿ õðîìîñîìíîãî ì³êðîìà-
òðè÷íîãî àáî FISH-àíàë³çó [1,10].

À ÷è æàëêóº ìàìà, ùî ãåíåòè÷íó àíîìàë³þ 
íå âèÿâèëè íà ðàíí³õ òåðì³íàõ âàã³òíîñò³? Ìè 
öüîãî â ìàìè íå çàïèòóâàëè, îäíàê âîíà ñàìà 
çàçíà÷èëà: «Í³, íå æàëêóþ, íå óÿâëÿþ ñâîãî 
æèòòÿ áåç ö³º¿ äèòèíè». Çâ³ñíî, ïðîÿâè ñèí-
äðîìó äåëåö³¿ 22q11.2 ó öüîìó âèïàäêó áóëè 
â ìåæàõ ñåðåäíüî¿ òÿæêîñò³: õ³ðóðã³÷íà êîðåê-
ö³ÿ âàäè ñåðöÿ áóëà óñï³øíîþ, íå áóëî òÿæêî-
ãî êîìá³íîâàíîãî ³ìóíîäåô³öèòó ³ òÿæêèõ íà-
ñë³äê³â íà ïðîâåäåíó âàêöèíàö³þ äî âñòàíîâ-
ëåííÿ ä³àãíîçó ãåíåòè÷íî¿  àíîìàë³¿, íå áóëî 
òÿæêîãî ã³ïîïàðàòèðåîçó ³ç ñóäîìàìè, íå ñïî-
ñòåð³ãàºòüñÿ çíà÷íîãî â³äñòàâàííÿ ïñèõ³÷íîãî 
ðîçâèòêó, à ìîâëåííÿ ïîë³ïøóºòüñÿ ç êîæíèì 

ðîêîì. Àëå çàäà÷à ìåäèêî-ãåíåòè÷íî¿ ñëóæáè 
íå çì³ííà – ðàííº âñòàíîâëåííÿ ä³àãíîçó ö³º¿ 
àíîìàë³¿, íàäàííÿ áàòüêàì âè÷åðïíî¿ ³íôîðìà-
ö³¿ ùîäî ìîæëèâèõ çàãðîç ³ ïðîãíîçó.
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Çà 60 ðîê³â â³äáóëàñÿ çíà÷íà òðàíñôîðìà-

ö³ÿ ðîçóì³ííÿ ñèíäðîìó Ä³ Äæîðäæ³: â³ä âðîä-
æåíîãî çàõâîðþâàííÿ åíäîêðèííî¿ ñèñòåìè ³ 
ïåðâèííîãî ³ìóíîäåô³öèòó äî õðîìîñîìíî¿ ïà-
òîëîã³¿ (ñèíäðîì äåëåö³¿ 22q11.2 õðîìîñîìè) ³ç 
ïîë³îðãàííîþ äèñôóíêö³ºþ. Òðèâàë³ ñïîñòåðå-
æåííÿ çà ïàö³ºíòàìè ³ç ñèíäðîìîì Ä³ Äæîðäæ³ 
äàëè çìîãó îá´ðóíòóâàòè ìóëüòèäèñöèïë³íàð-
íèé ï³äõ³ä äî âåäåííÿ òàêèõ ïàö³ºíò³â, à ñó÷àñ-
í³ ãåíåòè÷í³ äîñë³äæåííÿ òà ïðîãðåñ ðåïðîäóê-
òîëîã³¿ äîçâîëÿº çíèçèòè ðèçèê íàðîäæåííÿ 
äèòèíè ç ñèíäðîìîì äåëåö³¿ 22q11.2 õðîìîñî-
ìè â ñ³ì’¿ ç ä³àãíîñòîâàíèì âèïàäêîì.

Àâòîðè çàÿâëÿþòü ïðî â³äñóòí³ñòü êîí-
ôë³êòó ³íòåðåñ³â ó ï³äãîòîâö³ ö³º¿ ñòàòò³.
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