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3JKLKMKNOPQ	RSPTKUSN	VO�TWSN	XUTYOZQTP[&	\[TY&	X]ZSTUO
2RSPTKUSN	_TZKLKY	VOMKZTSN	VO�TWSN	XUTYOZQTP[&	`TUU[PQTS&	X]ZSTUO

�KZUONTS	�O	�SULO	Q[U�ZKMO	������	TQ	S	ZSZO	MaNPTQ[QPOMTW	�TQOSQO	bTPc	PcO	TUYKNYOMOUP	Kd	UaMOZKaQ	KZLSUQ	SU�	Q[QPOMQ$	
�6<	–	eSQO�	KU	WNTUTWSN	WSQO	Kd	S	WcTN�	PK	�TQWKYOZ	MK�OZU	WNTUTWSN&	�TSLUKQPTW	SU�	ZOcSeTNTPSPTYO	fZTUWTfNOQ	Kd	����	TU	WcTN�ZOU$
�NTUTWSN	WSQO$	g	WNTUTWSN	WSQO	Kd	+,	MKUPcQ	KN�	WcTN�	bTPc	WNSQQTWSN	fcOUKP[fO	����&	eKZU	bTPc	3455	L	Kd	eK�[	bOTLcP	SU�	+6	WM	Kd	eK�[	NOULPc&	
2–,	fKTUPQ	SWWKZ�TUL	PK	gfLSZ	QWSNO&	MTWZKWOfcSN[&	dSWTSN	�[QMKZfcTQM&	QcKZP	PZaU]	SU�	OhPZOMTPTOQ	SU�	MaNPTfNO	WKULOUTPSN	�OdOWPQ	TQ	�OQWZTeO�	
TU	PcO	SZPTWNO$	�[PKLOUOPTW	POQP	cSQ	YOZTdTO�	����8	LOUKP[fO	–	LOUO	MTHFR	6,,	�9	�cOPOZKi[LKPO�&	LOUO	MTRR	66	::	�cOPOZKi[LKPO�;	WSZ[KP[fO	
46&	jj&	:=�	–	WKNKZSPTKU&	3>	Kd	WcZKMKQKMSN	TUQPSeTNTP[$	kcO	WcTN�	cSQ	eOOU	cKQfTPSNTiO�	bTPc	fc[QTWSN	SU�	fQ[WcTWSN	�OYONKfMOUP	ZOPSZ�SPTKU&	
YKMTPTUL&	ZOLaZLTPSPTKU&	WKUQPTfSPTKUQ&	dNSeeTUOQQ&	eNOfcSZKfPKQTQ	SU�	M[KfTS$	�cO	TQ	QafOZYTQO�	e[	fO�TSPZTWTSU&	UOaZKNKLTQP&	WSZ�TKNKLTQP&	WSZ�TSW	
QaZLOKU	SU�	OU�KWZTUKNKLTQP	SU�	ZOWOTYOQ	ZOfNSWOMOUP	PZOSPMOUP	�aO	PK	QKMSPKLOUTW	 TUQaddTWTOUW[$	�SeKZSPKZ[	SU�	 TUQPZaMOUPSN	 dTU�TULQ	bTPc	
UK	fSPcKNKLTWSN	WcSULOQ$	lTSLUKQTQ8	_Q[WcKYOZeSN	SU�	fc[QTWSN	�OYONKfMOUP	�ONS[	�aU�OZ	+	fOZWOUPTNO�$	�KMSPKPZKfTW	 TUQaddTWTOUW[&	kZTWaQfT�	
ZOLaZLTPSPTKU&	m	�OLZOO$	geUKZMSN	WcKZ�	Kd	PcO	NOdP	YOUPZTWNO$	:SQPZKOQKfcSLOSN	ZOdNah$	mZZTPSeNO	eKbON	Q[U�ZKMO	bTPc	WKUQPTfSPTKU$	V[Kf[	Kd	cTLc	
�OLZOO$	kcO	WcTN�	cSQ	ZOWOTYO�	Q[MfPKMSPTW	PcOZSf[&	LZKbPc	cKZMKUO&	UKKPZKfTW	�ZaLQ&	YTPSMTUQ	SU�	MSQQSLO$	�cTN�nQ	MKPcOZ	cSQ	eOOU	SQ	bONN	
ZOWKMMOU�O�	WKMfNOh	TU�TYT�aSN	fZKLZSM	Kd	PZSTUTUL	bTPc	QfOOWc	PcOZSfTQP&	�OdOWPKNKLTQP	SU�	fQ[WcKNKLTQP	SU�	SZP=PcOZSf[$
�395BGD639D�	VSoKZTP[	Kd	����	WSQOQ	SZO	KUOQ	bTPc	WNSQQTWSN	fcOUKP[fO&	cKbOYOZ	S	LZOSP	UaMeOZ	Kd	YSZTSUPQ	bTPc	SP[fTWSN	QTLUQ	OhTQP&	PcOZOdKZO	
aUTdTO�	WNTUTWSN	�TSLUKQPTW	WZTPOZTS	MS[	eO	Kd	WOZPSTU	TMfKZPSUWO	dKZ	�TSLUKQTQ	YOZTdTWSPTKU$	
kcO	QPa�[	TQ	daNdTNNO�	SWWKZ�TUL	PK	PcO	lOWNSZSPTKU	Kd	pONQTU]T	fZTUWTfNOQ$	_SZOUPQn	SLZOOMOUP	cSQ	eOOU	ZOWOTYO�	dKZ	TP$
gaPcKZQ	�OWNSZO	UK	WKUdNTWP	Kd	TUPOZOQPQ$
H>E@34=D:	WcTN�ZOU&	�KZUONTS	�O	�SULO&	�[QMKZfcTQMQ&	WcZKMKQKMSN	MTWZK�afNTWSPTKU$

Ñèíäðîì Êîðíåë³¿ äå Ëàíãå (Cornelia de 
Lange syndrome (CdLS), ñèíäðîì Áðàõ-

ìàíà–Ëàíãå) – öå ãåíåòè÷íî-äåòåðì³íîâàíèé 
ìóëüòèñèñòåìíèé ðîçëàä ³ç êîãí³òèâíèìè, ô³-
çè÷íèìè é ïîâåä³íêîâèìè ïîðóøåííÿìè. Óïåð-
øå ñèíäðîì îïèñàíèé äàòñüêèì ïåä³àòðîì Êîð-

íåë³ºþ äå Ëàíãå ó 1933 ð. ó äâîõ ä³òåé â³êîì 17 ³ 
6 òèæí³â, â³äïîâ³äíî, ÿê³ áóëè ãîñï³òàë³çîâàí³ äî 
êë³í³êè. Ïîøèðåí³ñòü ñèíäðîìó îñòàòî÷íî íå â³-
äîìà. Ïåðåäáà÷àºòüñÿ, ùî ÷àñòîòà õâîðîáè ìîæå 
ñòàíîâèòè â³ä 1 íà 10 000 äî 1 íà 100 000 æèâî-
íàðîäæåíèõ ä³òåé. Íàïðèêëàä, ó Êàíàä³ ùîðîêó 



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

"/�
�I
JK��J��L�"

ISSN: 2706-8757 Óêðà¿íñüêèé æóðíàë Ïåðèíàòîëîã³ÿ ³ Ïåä³àòð³ÿ 3(103) 2025192

íàðîäæóºòüñÿ ïðèáëèçíî 18 ä³òåé ³ç CdLS, ó Âå-
ëèê³é Áðèòàí³¿ – 38 ä³òåé [3,10]. 

Ä³àãíîç CdLS ´ðóíòóºòüñÿ íà îãëÿä³ ïàö³ºí-
òà, ³ñòîð³¿ ñ³ì’¿, ëàáîðàòîðíèõ òåñòàõ òà àíàë³ç³ 
õðîìîñîì. Äîñ³ íå ³ñíóº ïðÿìîãî òåñòó äëÿ âè-
çíà÷åííÿ CdLS, òîìó íåîáõ³äíå êîíñóëüòóâàííÿ 
ð³çíîïðîô³ëüíèõ ìåäè÷íèõ ôàõ³âö³â. Ñâîºð³äí³ 
ìîðôîëîã³÷í³ îçíàêè çì³í ÷åðåïà, îáëè÷÷ÿ, ðîñ-
òó ³ ê³íö³âîê ïðè êëàñè÷íîìó âàð³àíò³ CdLS ëåã-
êî ðîçï³çíàþòüñÿ âæå ïðè íàðîäæåíí³ äèòèíè. 
Àëå íå ó âñ³õ ä³òåé ³ç CdLS âèÿâëÿºòüñÿ ñàìå 
êëàñè÷íèé ôåíîòèï, ³ éîãî æ ïðîÿâè ìîæóòü âà-
ð³þâàòè â øèðîêèõ ìåæàõ (â³ä ëåãêîãî äî òÿæ-
êîãî) òà ç ð³çíèì ñòóïåíåì êîãí³òèâíèõ ïîðó-
øåíü, äèñìîðô³çì³â îáëè÷÷ÿ òà ê³íö³âîê.

Ñèíäðîì Êîðíåë³¿ äå Ëàíãå â ä³òåé ïîâ’ÿçà-
íèé ³ç ì³êðîäóïë³êàö³ºþ õðîìîñîìè 3 (ëîêóñ³â 
q25-q29). Ïàòîãåíåç á³ëüøîñò³ (äî 60%) âèïàä-
ê³â ïîâ’ÿçàíèé ³ç äåôåêòàìè ãåíà NIPBL, ùî êî-
äóº á³ëîê êîãåçèíîâîãî êîìïëåêñó (5p13.2); äî 
5% – ³ç ìóòàö³ÿìè ãåí³â, ÿê³ êîäóþòü ôðàãìåíòè 
êîãåçèíîâîãî êîìïëåêñó, òàêèõ ÿê íå ç÷åïëåíî-
ãî ç³ ñòàòòþ SMC3 (10q25) ³ ç÷åïëåíîãî ç³ ñòàò-
òþ SMC1A, ùî ðîçòàøîâàíèé íà X-õðîìîñîì³ 
â ä³ëÿíö³ Xp11.22 ³ ïåðåäàºòüñÿ ïî ñïàäêîâîñò³ 
â³ä ìàòåð³ äî ñèíà àáî â³ä áàòüêà äî äî÷êè, òîáòî 
õâîð³þòü õëîï÷èêè, à ä³â÷àòêà º ãåòåðîçèãîòíè-
ìè íîñ³ÿìè; äî 40% âèïàäê³â àñîö³éîâàí³ ç íåâ³-
äîìèìè ìóòàö³ÿìè.

Îòæå, ð³çíîìàí³òòÿ êë³í³÷íèõ âàð³àíò³â 
ñèíäðîìó, òÿæê³ñòü ¿õíüîãî ïåðåá³ãó ³ õàðàêòåð 
ôåíîòèïó çàëåæàòü â³ä ìóòàö³é ãåí³â ³ ôðàã-
ìåíò³â, ÿê³ íèìè êîäóþòüñÿ [6].
Ìåòà äîñë³äæåííÿ – íà îñíîâ³ êë³í³÷íîãî 

âèïàäêó ðîçãëÿíóòè ñó÷àñí³ êë³í³÷í³, ä³àãíîñ-
òè÷í³ é ðåàá³ë³òàö³éí³ îñîáëèâîñò³ CdLS ó ä³òåé.

Äîñë³äæåííÿ âèêîíàíî â³äïîâ³äíî äî ïðèí-
öèï³â Ãåëüñ³íñüêî¿ äåêëàðàö³¿. Íà ïðîâåäåííÿ 
äîñë³äæåííÿ îòðèìàíî çãîäó áàòüê³â ä³â÷èíêè.

Íàé÷àñò³øå òðàïëÿºòüñÿ êëàñè÷íèé ôåíî-
òèï CdLS ³ç ïàòîãåííèì âàð³àíòîì ãåíà, ùî áå-
ðå ó÷àñòü ó ôóíêö³îíóâàíí³ êîãåçèíó. Ãåí ìîæå 
áóòè ³äåíòèô³êîâàíèì àáî íå³äåíòèô³êîâàíèì. 
ßêùî íåìàº ìîëåêóëÿðíîãî ï³äòâåðäæåííÿ, òî 
ä³àãíîç ìîæíà âñòàíîâèòè êë³í³÷íî çà ãåøòàëü-
òàìè îáëè÷÷ÿ – óí³ô³êîâàíèì çðàçêîì ñåãìåí-
ò³â îáëè÷÷ÿ, ÿêèé âèâîäèòüñÿ ç ïðîñòîãî ï³ä-
ñóìîâóâàííÿ éîãî åëåìåíò³â. Òàê³ ïðîãðàìè ç 
âèêîðèñòàííÿì øòó÷íîãî ³íòåëåêòó äàþòü çìî-
ãó êë³í³÷íî äèôåðåíö³þâàòè îðôàíí³ õâîðîáè.

Íåêëàñè÷íèé ôåíîòèï CdLS ³ç ïàòîãåííèì 
âàð³àíòîì ãåíà, ùî áåðå ó÷àñòü ó ôóíêö³îíó-
âàíí³ êîãåçèíó, ôóíêö³îíàëüíî ðåëåâàíòíèé. 

Ä³òè, ÿê³ º íîñ³ÿìè ïàòîãåííîãî ãåíà, ðåëåâàíò-
íîãî ôóíêö³¿ êîãåçèíó, àëå íå ñõîæ³ íà êëàñè÷-
íèé ôåíîòèï CdLS, íå ï³äïàäàþòü ï³ä ñïåêòð 
CdLS. Àáî íàâïàêè, äåÿê³ ñèíäðîìè ìîæóòü ³ì³-
òóâàòè CdLS, íàïðèêëàä, ñèíäðîì ×óíãà–ßíñå-
íà, ÿêèé íàëåæèòü äî õðîìàòèíîïàò³é [1]. Ïðè 
âñ³õ âàð³àíòàõ ñòóï³íü ïåðåá³ãó ìîæå áóòè ëåã-
êèì àáî òÿæêèì íåçàëåæíî â³ä òîãî, ÷è öå êëà-
ñè÷íèé, ÷è íåêëàñè÷íèé âàð³àíò CdLS [3].

Êîãåçèíîâèé êîìïëåêñ – öå ïîë³ñóáîäèíè÷-
íèé á³ëêîâèé êîìïëåêñ, ÿêèé îïîñåðåäêîâóº ç÷å-
ïëåííÿ ñåñòðèíñüêèõ õðîìàòèä ³ êë³òèíí³ âçàº-
ìîä³¿ õðîìàòèíó íà âåëèê³é â³äñòàí³ [1,2]. Â³í 
ñêëàäàºòüñÿ ç³ ñòðóêòóðíî¿ ï³äòðèìêè õðîìîñîì-
íîãî á³ëêà 1A (SMC1A), SMC3, RAD21 ³ êîãåçè-
íîâî¿ ñóáîäèíèö³ SA1 (òàêîæ â³äîìî¿ ÿê STAG1). 
Öåé á³ëîê íåîáõ³äíèé äëÿ ì³òîçó, îñê³ëüêè â³í 
êîíòðîëþº ïîä³ë ñåñòðèíñüêî¿ õðîìàòèäè. Òàêîæ 
êîãåçèíîâèé êîìïëåêñ áåðå ó÷àñòü ó á³ëüøîñò³ 
á³îëîã³÷íèõ ïðîöåñ³â, ÿê³ ï³äòðèìóþòü ñòàá³ëü-
í³ñòü ãåíîìó, ðåãóëþþòü åêñïðåñ³þ ãåí³â, ñòðóê-
òóðó õðîìàòèíó é îðãàí³çàö³þ ãåíîìó [1]. 

Çà ðåçóëüòàòàìè äîñë³äæåííÿ ïàö³ºíò³â ³ç 
CdLS âèÿâëåíî ê³ëüêà ãåí³â, ùî âïëèâàþòü íà 
îáì³í êîãåçèíó.

Ñèíäðîì îäíàêîâî óðàæóº ³ õëîï÷èê³â, ³ ä³-
â÷àòîê. Íàé÷àñò³øå òðàïëÿþòüñÿ ñïîðàäè÷í³ 
âèïàäêè (ãåòåðîçèãîòí³ ìóòàö³¿ de novo), õî÷à 
³íîä³ ñïîñòåð³ãàºòüñÿ é àóòîñîìíî-äîì³íàíòíà 
ñ³ìåéíà ïåðåäà÷à àáî Õ-ç÷åïëåíà äîì³íàíòíà 
ìîäåëü, îñê³ëüêè ìåíøå í³æ 1% îñ³á ³ç CdLS, 
ïîâ’ÿçàíèì ³ç NIPBL, ìàþòü ñïàäêîâó îáòÿæå-
í³ñòü ³ç áîêó áàòüêà [8].

Âèä³ëÿþòü äâà âàð³àíòè ñèíäðîìó: êëàñè÷-
íèé – ïåðåâàæíî ç³ çíà÷íîþ çàòðèìêîþ ô³çè÷-
íîãî òà ³íòåëåêòóàëüíîãî ðîçâèòêó, ãðóáèìè 
âàäàìè ðîçâèòêó, ÿêèé ðîçï³çíàþòü â³ä íàðîä-
æåííÿ äèòèíè, òà íåêëàñè÷íèé – ³ç íåçíà÷íî 
âèðàæåíèìè àíîìàë³ÿìè, ìàðã³íàëüíîþ çà-
òðèìêîþ ïñèõîìîòîðíîãî ðîçâèòêó òà â³äñóò-
í³ñòþ ãðóáèõ âàä ðîçâèòêó [3]. Íà öåé ìîìåíò 
ó øèðîêîìàñøòàáíîìó ñåêâåíóâàíí³ îïèñàíî 
ùå ³íø³ ãåíè (BRD4, ANKRD11, MAU2), àëå 
êë³í³÷íà íåîäíîð³äí³ñòü ïðîÿâ³â íå çàïåðå÷óº 
íàÿâíîñò³ ³íøèõ ãåí³â ³ ìåõàí³çì³â. Ïåðåâàæíî 
ñèíäðîì ïðîÿâëÿºòüñÿ õàðàêòåðíèì ôåíîòè-
ïîì, àëå íå çàïåðå÷óþòüñÿ ìóòàö³¿ ð³çíèõ ãåí³â 
(NIPBL, SMC1A, SMC3, BRD4, HDAC8, RAD21, 
ANKRD11), ùî ïðèçâîäèòü äî ð³çíîìàí³òòÿ 
êë³í³÷íèõ âàð³àíò³â òà ¿õíüî¿ âèðàæåíîñò³ [5,6].

– àóòîñîìíèé ãåí NIPBL (Nipped-B-like 
protein of chromosome 5) õàðàêòåðíèé äëÿ ìó-
òàö³¿, ïîâ’ÿçàíî¿ ç êëàñè÷íèì ôåíîòèïîì CdLS;
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– SMC3 (ñòðóêòóðíà ï³äòðèìêà õðîìîñîì 3, 
10q25) õàðàêòåðíèé äëÿ àòèïîâèõ ôîðì CdLS 
³ç ïåðåâàæíîþ ðîçóìîâîþ â³äñòàë³ñòþ;

– RAD21 (ãåòåðîçèãîòí³ âàð³àíòè RAD21 ñà-
ì³ ïî ñîá³ ìîæóòü ñïðè÷èíÿòè CdLS) ÷àñò³øå 
âêàçóº íà ëåãêèé ïåðåá³ã CdLS;

– BRD4 (á³ëîê 4, ùî ì³ñòèòü áðîìîäîìåí) 
õàðàêòåðíèé äëÿ òèïîâîãî âàð³àíòà CdLS ç îç-
íàêàìè ìîçà¿öèçìó (ó 20%);

– ANKRD11 (á³ëîê 11, ùî ì³ñòèòü äîìåí àí-
ê³ðèíîâèõ ïîâòîð³â) ïîâ’ÿçàíèé ³ç íåêëàñè÷-
íèì ôåíîòèïîì CdLS;

– HDAC8 (ã³ñòîíäåàöåòèëàçà 8, ôåðìåíò, 
ùî êîäóº ãåíîì HDAC8) õàðàêòåðíèé ÿê äëÿ 
íåêëàñè÷íîãî ôåíîòèïó, òàê ³ äëÿ êëàñè÷íîãî 
âàð³àíòà CdLS;

– SMC1A àáî SMC1L1 (ñòðóêòóðíà ï³äòðèì-
êà õðîìîñîì 1A, Xp11.22-p11.21) òàêîæ âèÿâ-
ëÿºòüñÿ ïðè CdLS ³ç íåêëàñè÷íèì ôåíîòèïîì.

Ä³àãíîç CdLS âñòàíîâëþþòü íà îñíîâ³ ôå-
íîòèïó, äîñë³äæåííÿ êàð³îòèïó ³ ìåòîä³â öè-
òîãåíåòè÷íîãî àíàë³çó [6]. Ïî÷èíàþòü ³ç ïðå-
íàòàëüíîãî ïåð³îäó. Îñíîâíèìè ïîêàçàííÿìè 
äî ïðåíàòàëüíîãî ä³àãíîñòóâàííÿ º íàÿâí³ñòü 
ó ñ³ì’¿ äèòèíè ç CdLS, âàã³òí³ñòü ³ç â³äîìèìè 
âèïàäêàìè CdLS àáî ñ³ìåéíèé àíàìíåç â³äñóò-
í³é, àëå íàÿâí³ îçíàêè, ùî âêàçóþòü íà CdLS 
ï³ä ÷àñ óëüòðàçâóêîâîìó äîñë³äæåíí³ (ÓÇÄ) 
ïëîäà. Íàé÷àñò³øå â ïëîäà âèçíà÷àþòü ñèìå-
òðè÷íó âíóòð³øíüîóòðîáíó çàòðèìêó ðîçâèò-
êó, ð³çí³ âàäè ðîçâèòêó òîùî. Ïðåíàòàëüíå ìî-
ëåêóëÿðíå òåñòóâàííÿ ïðîâîäÿòü íà çðàçêàõ, 
îòðèìàíèõ ï³ä ÷àñ âçÿòòÿ âîðñèíîê õîð³îíà 
àáî àìí³îöåíòåçó àáî øëÿõîì òåñòóâàííÿ åìá-
ð³îíàëüíèõ êë³òèí, îòðèìàíèõ øëÿõîì çàïë³ä-
íåííÿ in vitro. Íàé÷àñò³øå âèêîðèñòîâóþòü 
ñåêâåíóâàííÿ îäíîãî ãåíà ç òåñòóâàííÿì íà äå-
ëåö³þ ÷è äóïë³êàö³þ àáî áåç íüîãî, àëå ïàíåëü-
íå òåñòóâàííÿ âîðñèíîê õîð³îíà àáî àìí³îöè-
ò³â äàº çìîãó îö³íèòè âñ³ â³äîì³ ïðè÷èíí³ ãåíè 
â îäíîìó òåñò³ [7]. Íå³íâàçèâíèé áåçêë³òèííèé 
ìóëüòèãåííèé ñêðèí³íã ÄÍÊ ïëîäà (ôåòàëü-
íà ÄÍÊ ó ïëàçì³ ìàòåð³), ÿêèé âêëþ÷àº ãåíè 
CdLS, ìîæå ³äåíòèô³êóâàòè âàð³àíòè de novo â 
ñ³ì’ÿõ, ó ÿêèõ ðàí³øå íå áóëî äèòèíè ç CdLS. 
×åðåç ñêëàäí³ñòü ìîëåêóëÿðíèõ çíàõ³äîê ïðå-
íàòàëüíå òåñòóâàííÿ íà CdLS çà ìåæàìè â³äî-
ìîãî ñ³ìåéíîãî ïàòîãåííîãî âàð³àíòà çàëèøà-
ºòüñÿ ñêëàäíèì [4,7].

Çàçâè÷àé êëàñè÷íèé CdLS ðîçï³çíàþòü â³ä 
íàðîäæåííÿ äèòèíè çà åëåìåíòàìè ìîðôîëî-
ã³¿, òîáòî äèñìîðô³çìàìè. ² â öüîìó ïðîöåñ³ 
îñíîâíó ðîëü â³ä³ãðàº ïåä³àòð. Çð³ñò, ìàñà ò³ëà 

òà îêðóæí³ñòü ãîëîâè â íîâîíàðîäæåíîãî ñòàíî-
âèòü <3 öåíòèëÿ, íàéá³ëüø õàðàêòåðí³ äëÿ ñèí-
äðîìó ðèñè îáëè÷÷ÿ – ñèíîôð³ñ, ãóñò³ áðîâè, êî-
ðîòêèé í³ñ, óâ³ãíóòèé íîñîâèé ãðåá³íü ³ çàãíóòèé 
ê³í÷èê íîñà, êîðîòêèé àáî äîâãèé ô³ëüòð îáëè÷-
÷ÿ, òîíêà âåðõíÿ ãóáà ÷åðâîíîãî êîëüîðó òà îïó-
ùåí³ êóòèêè ðîòà [6]. Íåëèöåâ³ ðèñè – îë³ãî-
äàêòèë³ÿ êèñò³, àäàêòèë³ÿ ðóê àáî í³ã, âðîäæåí³ 
âàäè ñåðöÿ, íèðîê, âðîäæåíà ä³àôðàãìàëüíà ãðè-
æà, ãàñòðîåçîôàãåàëüíèé ðåôëþêñ òîùî.

Ïîºäíàííÿ êë³í³÷íèõ îçíàê ³ ñèìïòîì³â âè-
çíà÷àº ôåíîòèï CdLS [4]. ¯õ ïîä³ëÿþòü íà äâ³ 
ãðóïè – îñíîâí³ é äîäàòêîâ³ (ìåíø ñïåöèô³÷-
í³, àëå âîíè òàêîæ äîïîâíþþòü ä³àãíîç). Êë³-
í³÷íå îö³íþâàííÿ ïðîâîäÿòü ó áàëàõ. Êîæíó 
îñíîâíó îçíàêó îö³íþþòü ó 2 áàëè, à äîäàòêî-
âó – â 1 áàë:

– �11 áàë³â, ç ÿêèõ íå ìåíøå 3 îñíîâíèõ îç-
íàê – êëàñè÷íèé âàð³àíò CdLS;

– 9–10 áàë³â, ç ÿêèõ íå ìåíøå 2 îñíîâíèõ 
îçíàê – íåêëàñè÷íèé âàð³àíò CdLS;

– 4–8 áàë³â, ç ÿêèõ 1 º îñíîâíèì ïîêàçíè-
êîì – òàê³é äèòèí³ ïîêàçàíå ìîëåêóëÿðíå òåñ-
òóâàííÿ íà CdLS;

– <4 áàë³â – ìîëåêóëÿðíå òåñòóâàííÿ íà 
CdLS íå ïîêàçàíå.

² ãðóïà: îñíîâí³ îçíàêè (2 áàëè):
� synophrys ³/àáî ãóñò³ áðîâè;
� êîðîòêèé í³ñ;
� óâ³ãíóòèé íîñîâèé ãðåá³íü ³/àáî çàãíó-

òèé ê³í÷èê íîñà;
� êîðîòêèé àáî äîâãèé ô³ëüòð îáëè÷÷ÿ;
� òîíêà âåðõíÿ ãóáà ³/àáî çàãíóò³ êóòî÷-

êè ðîòà;
� îë³ãîäàêòèë³ÿ êèñò³ ³/àáî àäàêòèë³ÿ;
� âðîäæåíà ä³àôðàãìàëüíà ãðèæà.
²² ãðóïà: äîäàòêîâ³ îçíàêè (1 áàë):
� ãëîáàëüíà çàòðèìêà ðîçâèòêó ³/àáî ³í-

òåëåêòóàëüíà íåäîñòàòí³ñòü;
� ïðåíàòàëüíà çàòðèìêà ðîñòó;
� ïîñòíàòàëüíà çàòðèìêà ðîñòó;
� ì³êðîöåôàë³ÿ (ïðåíàòàëüíà ³/àáî ïîñò-

íàòàëüíà);
� ìàëåíüê³ ðóêè ³/àáî íîãè;
� êîðîòêèé ï’ÿòèé ïàëåöü;
Óñ³ì ä³òÿì ³ç õàðàêòåðíèì ôåíîòèïîì ïðè-

çíà÷àþòü ïîâíå ³íñòðóìåíòàëüíå îáñòåæåííÿ 
íà íàÿâí³ñòü âàä ðîçâèòêó, ÿê³ ïîòðåáóþòü íå-
ãàéíîãî õ³ðóðã³÷íîãî âòðó÷àííÿ àáî ñïîñòåðå-
æåííÿ õ³ðóðã³â. Âðàõîâóþ÷è, ùî 25% îñ³á ³ç 
CdLS ìàþòü àíîìàë³þ ñåðöÿ, à 10% – âàäè 
ðîçâèòêó íèðîê òà ³íø³ âàäè, îáîâ’ÿçêîâî ïðè-
çíà÷àþòü åõîêàðä³îãðàô³þ, óëüòðàñîíîãðàô³þ 
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íèðîê, â³çóàë³çàö³þ öåíòðàëüíî¿ íåðâîâî¿ ñèñ-
òåìè (åõîåíöåôàëîãðàô³þ, ìàãí³òíî-ðåçîíàíñ-
íó òîìîãðàô³þ). 

Êîíñåðâàòèâí³ ìåòîäè ë³êóâàííÿ äèòè-
íè ç CdLS ïåðåäáà÷àþòü íåéðîìåòàáîë³÷í³ òà 
íîîòðîïí³ ïðåïàðàòè, â³òàì³íè, ñèìïòîìàòè÷íó 
òåðàï³þ, ëîãîïåäè÷íå òà ïñèõîëîã³÷íå êîðèãó-
âàííÿ. Ó ðàç³ âèÿâëåííÿ âàä ðîçâèòêó òàêòèêó 
âèçíà÷àþòü ïðîòîêîëè ñïîñòåðåæåííÿ òà ë³êó-
âàííÿ [4,6]. Ïðîãíîç çàëåæèòü â³ä òÿæêîñò³ ñèí-
äðîìó, âèäó âðîäæåíèõ âàä òà ¿õíüîãî âïëèâó 
íà ÿê³ñòü æèòòÿ äèòèíè, àäàïòèâí³ ìîæëèâîñò³ 
äèòèíè òà ¿¿ ñîö³àë³çàö³þ. Ïðè òÿæêèõ ôîðìàõ 
ñèíäðîìó ïðîãíîç äëÿ æèòòÿ íåñïðèÿòëèâèé: 
ä³òè âìèðàþòü ó ðàííüîìó â³ö³ â³ä óñêëàäíåíü 
àáî ðåöèäèâíèõ çàõâîðþâàíü. Ó äåÿêèõ ä³òåé 
CdLS ñóïðîâîäæóºòüñÿ àóòèçìîì, ÿêèé, çã³ä-
íî ç³ çâ³òîì, îïóáë³êîâàíèì â Journal of Child 
Psychology and Psychiatry, ìàº íåçíà÷í³ â³ä-
ì³ííîñò³ â õàðàêòåð³ ñâîãî ñîö³àëüíîãî äåô³-
öèòó ïîð³âíÿíî ç òèìè, õòî ñòðàæäàº ëèøå íà 
àóòèçì. Ëþäèíà ç CdLS ìîæå æèòè íîðìàëü-
íèì æèòòÿì. Îäíàê, ÿêùî òàê³ ìåäè÷í³ ïðî-
áëåìè, ÿê ðåöèäèâè ïíåâìîí³¿, ïðîáëåìè ç êè-
øå÷íèêîì àáî âðîäæåí³ âàäè ñåðöÿ íå âèÿâèòè 
â÷àñíî ³ íå ë³êóâàòè íàëåæíèì ÷èíîì, òî âîíè 
ìîæóòü ñêîðîòèòè òðèâàë³ñòü æèòòÿ.

")-�-���&�0�'$+��
Íàâåäåíî êë³í³÷íèé âèïàäîê äèòèíè â³êîì 

37 ì³ñÿö³â ³ç êëàñè÷íèì ôåíîòèïîì CdLS, íà-
ðîäæåíî¿ â ãåíåòè÷íî çäîðîâ³é ñ³ì’¿. Ïîïå-
ðåäí³é ä³àãíîç âñòàíîâëåíî îäðàçó ï³ñëÿ íàðî-
äæåííÿ äèòèíè çà õàðàêòåðíèìè äèñìîðô³çìà-
ìè îáëè÷÷ÿ, äåôåêòàìè ê³íö³âîê, à â ïîäàëüøî-
ìó ï³äòâåðäæåíî ãåíåòè÷íèì äîñë³äæåííÿì.

Ä³â÷èíêó ãîñï³òàë³çîâàíî äî íåâðîëîã³÷íî-
ãî â³ää³ëåííÿ ç³ ñêàðãàìè ìàòåð³ íà çàòðèìêó 
ïñèõ³÷íîãî ³ ô³çè÷íîãî ðîçâèòêó, ÷àñò³ áëþ-
âàííÿ, â³äðèæêó, çàêðåïè, ìëÿâ³ñòü, îïóùåííÿ 
ïîâ³ê, çíèæåííÿ ãîñòðîòè çîðó.

Àíàìíåç çàõâîðþâàííÿ ³ æèòòÿ: äèòèíà íà-
ðîäèëàñÿ â³ä ïåðøî¿ âàã³òíîñò³, ùî ïåðåá³ãàëà 
³ç çàãðîçîþ ïåðåðèâàííÿ â äðóã³é ïîëîâèí³. Çà 
ðåçóëüòàòàìè ÓÇÄ âàã³òíî¿ ä³àãíîñòóâàëè çà-
òðèìêó âíóòð³øíüîóòðîáíîãî ðîçâèòêó ïëîäà 
òà ìíîæèíí³ âàäè ðîçâèòêó. Ïðîâåäåíèé àì-
í³îöåíòåç ³ç öèòîãåíåòè÷íèì äîñë³äæåííÿì íå 
âèÿâèâ õðîìîñîìíî¿ ïàòîëîã³¿. Ïîëîãè øëÿõîì 
â³äáóëèñÿ êåñàðåâîãî ðîçòèíó â 37 òèæí³â âà-
ã³òíîñò³. Äèòèíà íàðîäèëàñÿ ç îö³íêîþ çà øêà-
ëîþ Àïãàð 5–7 áàë³â, ìàñîþ ò³ëà 1400 ã, äîâ-
æèíîþ ò³ëà 36 ñì, ì³êðîöåôàë³ºþ, ñâîºð³äíèìè 

îçíàêàìè îáëè÷÷ÿ (çðîùåí³ ïî ñåðåäí³é ë³í³¿ 
áðîâè (ñèíîôðèç), íèçüêèé ð³ñò âîëîññÿ íà ÷îë³ 
òà çàäí³é ïîâåðõí³ øè¿, äîâã³ çàãíóò³ â³¿, êèðïà-
òèé í³ñ, òîíê³ ãóáè òà îïóùåí³ äîíèçó êóòî÷êè 
ðîòà). Òóëóá ³ ê³íö³âêè óêîðî÷åí³. Ò³ëî âêðèòå 
âîëîñêàìè (ã³ðñóòèçì), ìàëåíüê³ ðóêè òà íîãè, 
÷àñòêîâå çðîùåííÿ äðóãîãî ³ òðåòüîãî ïàëüö³â 
í³ã, âèêðèâëåí³ ì³çèíö³ ðóê. Çàêðè÷àëà îäðà-
çó ï³ñëÿ òàêòèëüíî¿ ñòèìóëÿö³¿. Çà ðåçóëüòàòà-
ìè îáñòåæåííÿ ä³àãíîñòóâàëè âðîäæåíó âàäó 
ñåðöÿ – äåôåêò ì³æøëóíî÷êîâî¿ ïåðåòèíêè ³ 
øëóíêîâî-ñòðàâîõ³äíèé ðåôëþêñ.

Íà 3-òþ äîáó äèòèíó ïåðåâåëè äî ïåðèíà-
òàëüíîãî öåíòðó ç ä³àãíîçîì «Ã³ïîêñè÷íî-³øå-
ì³÷íå óðàæåííÿ öåíòðàëüíî¿ íåðâîâî¿ ñèñòå-
ìè â ïåðèíàòàëüíîìó ïåð³îä³, ãîñòðèé ïåð³îä, 
ñåðåäíüî¿ òÿæêîñò³, çàòðèìêà âíóòð³øíüîóò-
ðîáíîãî ðîçâèòêó, âðîäæåíà âàäà ñåðöÿ – äå-
ôåêò ì³æøëóíî÷êîâî¿ ïåðåòèíêè, âðîäæåíèé 
øëóíêîâî-ñòðàâîõ³äíèé ðåôëþêñ». Íà ï³äñòà-
â³ õàðàêòåðíîãî ôåíîòèïó ³ öèòîãåíåòè÷íîãî 
äîñë³äæåííÿ â äèòèíè ï³äòâåðäèëè CdLS, 
âñòàíîâèëè ãåíîòèï: ãåí MTHFR 677 ÑÒ (ãå-
òåðîçèãîòà), ãåí MTRR 66 GG (ãåòåðîçèãîòà). 
Êàð³îòèï 46, ÕÕ, G-Ñ-çàáàðâëåííÿ, 1% õðîìî-
ñîìíî¿ íåñòàá³ëüíîñò³.

Çà äâà òèæí³ äèòèíó ïðîîïåðóâàëè ç ïðè-
âîäó âðîäæåíî¿ âàäè ñåðöÿ. 

Ó äèíàì³ö³ â ä³â÷èíêè – çàòðèìêà ïñèõîìî-
òîðíîãî, ñòàòîê³íåòè÷íîãî ³ ô³çè÷íîãî ðîçâèòêó 
ç ãðóáîþ çàòðèìêîþ êîãí³òèâíîãî ³ ìîâëåííº-
âîãî ðîçâèòêó. Ñïîñòåð³ãàºòüñÿ ïåä³àòðîì, íå-
âðîëîãîì, êàðä³îëîãîì, êàðä³îõ³ðóðãîì òà åíäî-
êðèíîëîãîì. Îòðèìóº çàì³ñíó òåðàï³þ ç ïðèâî-
äó ñîìàòîãåííî¿ íåäîñòàòíîñò³ íà òë³ çíèæåííÿ 
áàçàëüíîãî ð³âíÿ ñîìàòîòðîïíîãî ãîðìîíó òà 
ïðîáè ç êëîôåë³íîì (ç âèïèñêè: ï³êîâà êîíöåí-
òðàö³ÿ ãîðìîíó ðîñòó â êðîâ³ – 4,5 íã/ìë, ïðè 
ïðîâåäåíí³ ïðîâîêàö³éíî¿ ïðîáè ç êëîôåë³íîì 
ï³ê âèêèäó ãîðìîíó ðîñòó >8 íã/ìë).

Îá’ºêòèâíî: çàãàëüíèé ñòàí äèòèíè òÿæêèé; 
ìëÿâà, àäèíàì³÷íà; â³äñòàº ó ô³çè÷íîìó ðîçâèò-
êó – âñ³ ïîêàçíèêè <3 ïåðöåíòèëÿ; ãðóáà çà-
òðèìêà ñòàòîê³íåòè÷íîãî, ïñèõîìîâëåííºâîãî òà 
³íòåëåêòóàëüíîãî ðîçâèòêó. Íåâðîëîã³÷íèé ñòà-
òóñ: â³äñóòí³ñòü ïðîäóêòèâíîãî êîíòàêòó ç îòî-
÷óþ÷èìè, ìàëîåìîö³éíà, ì’ÿçîâà ã³ïîòîí³ÿ, ïî-
æâàâëåííÿ ñóõîæèëêîâèõ ðåôëåêñ³â, ðîçóìîâà 
â³äñòàë³ñòü.

Ôåíîòèï äèòèíè: âèÿâëåíî ñèíîôðèç, 
äîâã³, çàãíóò³ äîãîðè â³¿, äâîá³÷íèé ïòîç, ìà-
ëåíüêèé í³ñ, âäàâëåíå ïåðåí³ññÿ, òîíê³ ãó-
áè, ì³êðîãåí³ÿ, ãîòè÷íå ï³äíåá³ííÿ, íåïðà-
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âèëüíèé ð³ñò çóá³â, ë³í³ÿ ðîñòó âîëîññÿ íà 
ëîá³ òà ïîòèëèö³ ðîçòàøîâàíà íèçüêî, ì³-
êðîáðàõ³öåôàë³ÿ. Øê³ðí³ ïîêðèâè áë³ä³, ³ç 
ìàðìóðîâèì ìàëþíêîì, õîëîäí³ íà äîòèê. 
Òóðãîð òêàíèí, ì’ÿçîâèé òîíóñ ³ ñóõîæèëêî-
â³ ðåôëåêñè çíèæåí³. Ñëèçîâà îáîëîíêà ðî-
òà ðîæåâà, çóá³â – 12, ãîòè÷íå ï³äíåá³ííÿ. 
Ó ëåãåíÿõ – ïóåðèëüíå äèõàííÿ. Ìåæ³ ñåð-
öÿ â³äïîâ³äàþòü â³êó. Ïðè àóñêóëüòàö³¿ – òîíè 
ðèòì³÷í³, çâó÷í³, ÷àñòîòà ñåðöåâèõ ñêîðî÷åíü – 
110 óä./õâ. Æèâ³ò ì’ÿêèé, äîñòóïíèé ïàëüïà-
ö³¿. Íèæí³é êðàé ïå÷³íêè âèñòóïàº íà +2 ñì 
³ç-ï³ä ðåáåðíî¿ äóãè, îêðóãëèé, áåçáîë³ñíèé, 
åëàñòè÷íèé. Ñåëåç³íêà íå ïàëüïóºòüñÿ. Ñèìï-
òîì Ïàñòåðíàöüêîãî íåãàòèâíèé ç îáîõ áîê³â. 
Ñå÷îâèïóñêàííÿ ðåãóëÿðíå, â³ëüíå, áåçáîë³ñ-
íå. Ñå÷à æîâòîãî êîëüîðó, ïðîçîðà, ó äîñòàò-
íüîìó îáñÿç³. Ñõèëüí³ñòü äî çàêðåï³â.

���������	 
�����
�����	 
�	 ���
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�������� Çàãàëüíèé àíà-
ë³ç êðîâ³: åðèòðîöèòè – 3,8×10 Ò/ë, ãåìîãëî-
á³í – 112 ã/ë, ëåéêîöèòè – 5,5×109 êë/ë, åîçè-
íîô³ëè – 3%, áàçîô³ëè – 2%, íåéòðîô³ëè – 36% 
(ïàëè÷êè – 4%, ñåãìåíòè – 32%), ë³ìôîöèòè – 
55%, ìîíîöèòè – 4%, øâèäê³ñòü îñ³äàííÿ åðè-
òðîöèò³â – 13 ìì/ãîä. 

Á³îõ³ì³÷í³ äîñë³äæåííÿ êðîâ³: çàãàëüíèé á³-
ëîê – 67 ã/ë, àëüáóì³íè – 55%, ãëîáóë³íè – 45%, 
àëàí³íàì³íîòðàíñôåðàçà – 18 ììîëü/ë, àñïàðòà-
òàì³íîòðàíñôåðàçà – 17 ììîëü/ë, çàãàëüíèé á³-
ë³ðóá³í – 12,0 ìêìîëü/ë, ãëþêîçà – 3,8 ììîëü/ë, 
êàëüö³é – 2,65 ììîëü/ë, ôîñôîð – 1,02 ììîëü/ë, 
çàë³çî – 14,5 ìêìîëü/ë.

Çàãàëüíèé àíàë³ç ñå÷³: êîë³ð – ñîëîì’ÿíî-æîâ-
òèé, ìóòíà, ù³ëüí³ñòü – 1020 ã/ë; ðÍ – 7,8; ãëþ-
êîçà – íå âèÿâëåíî; êåòîíè – íå âèÿâëåíî; åï³-
òåë³é – ïîîäèíîêèé ïëîñêèé, ëåéêîöèòè – 3–4 
ó ïîë³ çîðó (ï/ç), åðèòðîöèòè – 1–2 ó ï/ç, ôîñ-
ôàòè ó âåëèê³é ê³ëüêîñò³.

Åëåêòðîêàðä³îãðàìà: ñèíóñîâà àðèòì³ÿ; 
åëåêòðè÷íà â³ñü ñåðöÿ íå â³äõèëåíà.

Åõîêàðä³îãðàìà: ì³í³ìàëüíèé çâîðîòíèé ïî-
ò³ê êðîâ³ íà òðèêóñï³äàëüíîìó êëàïàí³ ² ñòóïå-
íÿ, àíîìàëüíà õîðäà ë³âîãî øëóíî÷êà.

Óëüòðàçâóêîâå äîñë³äæåííÿ îðãàí³â ÷åðåâ-
íî¿ ïîðîæíèíè: çá³ëüøåííÿ ðîçì³ð³â ïå÷³íêè, 
àíàòîì³÷íà äåôîðìàö³ÿ æîâ÷íîãî ì³õóðà.

Åëåêòðîåíöåôàëîãðàô³ÿ: ïàðîêñèçìàëüíà àê-
òèâí³ñòü ó âèãëÿä³ íèçüêîàìïë³òóäíèõ äèôóç-
íèõ ãîñòðèõ õâèëü íà òë³ äèñôóíêö³¿ íèæíüî-
ñòîâáóðîâèõ ñòðóêòóð.

Åõîåíöåôàëîãðàô³ÿ: îçíàêè ë³êâîðíî¿ ã³-
ïåðòåíç³¿.

Îêóë³ñò: ì³îï³ÿ âèñîêîãî ñòóïåíÿ.
Îòæå, ä³â÷èíö³ ³ç ñèíäðîìîì CdLS, ãåíî-

òèïîì ãåí MTHFR 677 ÑÒ (ãåòåðîçèãîòà), ãåí 
MTRR 66 GG (ãåòåðîçèãîòà), êàð³îòèïîì 46, 
ÕÕ, G-Ñ-çàáàðâëåííÿ, 1% õðîìîñîìíî¿ íåñòà-
á³ëüíîñò³, ³ç õàðàêòåðíèì ôåíîòèïîì (ô³çè÷-
íèé ðîçâèòîê <3 ïåðöåíòèëÿ, ì³êðîáðàõ³öå-
ôàë³ÿ, íèçüêà ë³í³ÿ ðîñòó âîëîññÿ íà ëîá³ òà 
ïîòèëèö³, ñèíîôðèç, äîâã³ òà çàãíóò³ äîãîðè 
â³¿, äâîá³÷íèé ïòîç, ìàëåíüêèé í³ñ, âäàâëå-
íå ïåðåí³ññÿ, òîíê³ ãóáè, ì³êðîãåí³ÿ, ãîòè÷-
íå ï³äíåá³ííÿ, íåïðàâèëüíèé ð³ñò çóá³â òîùî) 
âñòàíîâèëè ä³àãíîç «Çàòðèìêà ïñèõîìîâëåí-
íºâîãî òà ô³çè÷íîãî ðîçâèòêó. Ñîìàòîòðîïíà 
íåäîñòàòí³ñòü. Òðèêóñï³äàëüíà ðåãóðã³òàö³ÿ 
² ñòóïåíÿ. Àíîìàëüíà õîðäà ë³âîãî øëóíî÷êà 
ñåðöÿ. Ãàñòðîåçîôàãåàëüíèé ðåôëþêñ. Ñèí-
äðîì ïîäðàçíåíîãî êèøå÷íèêà ç çàêðåïîì. 
Ì³îï³ÿ âèñîêîãî ñòóïåíÿ».

Äèòèí³ ïðèçíà÷èëè ñèìïòîìàòè÷íó òåðàï³þ, 
íîîòðîïè, â³òàì³íîòåðàï³þ, ãîðìîí ðîñòó, ìà-
ñàæ. Çã³äíî ç ðîçðîáëåíîþ íåâðîëîãîì êîìï-
ëåêñíîþ ³íäèâ³äóàëüíîþ ïðîãðàìîþ, ç ìåòîþ 
ðåàá³ë³òàö³¿ ðåêîìåíäóâàëè çàíÿòòÿ ç ëîãîïå-
äîì, äåôåêòîëîãîì ³ ïñèõîëîãîì, àðò-òåðàï³þ, 
äèíàì³÷íå ñïîñòåðåæåííÿ òà ðåàá³ë³òàö³éí³ çà-
õîäè ç ïðèâîäó åíäîêðèíîëîã³÷íî¿, êàðä³îõ³ðóð-
ã³÷íî¿ òà ãàñòðîåíòåðîëîã³÷íî¿ ïàòîëîã³¿.

��(�0�����*
ßê ³ â äæåðåëàõ ë³òåðàòóðíîãî ïîøóêó ç 

ö³º¿ ïðîáëåìè, íàâåäåíèé êë³í³÷íèé âèïàäîê 
ñèíäðîìó CdLS ó äèòèíè â³êîì 37 ì³ñÿö³â ïî-
êàçóº, ùî íàðîäæåííÿ ä³òåé ç îðôàííîþ ïàòî-
ëîã³ºþ ìîæëèâå â ãåíåòè÷íî çäîðîâèõ ñ³ì’ÿõ. 
Ñèíäðîì ãåíåòè÷íî ãåòåðîãåííèé, ïîâ’ÿçàíèé 
³ç ì³êðîäóïë³êàö³ºþ õðîìîñîìè 3 (ëîêóñ³â 
q25–q29). Óñ³ â³äîì³ ïðè÷èíè CdLS ìîæíà 
êëàñèô³êóâàòè ÿê êîãåçèíîïàò³¿, àëå íå âñ³ êî-
ãåçèíîïàò³¿ ïðèçâîäÿòü äî CdLS. Ó á³ëüøîñò³ 
ä³òåé ³ç CdLS êàð³îòèï íîðìàëüíèé.

ßê ñâ³ä÷èòü íàâåäåíèé êë³í³÷íèé âèïàäîê, 
CdLS, ÿê ³ ðåøòà îðôàííî¿ ïàòîëîã³¿, º ìóëü-
òèäèñöèïë³íàðíîþ ïðîáëåìîþ, îñê³ëüêè äî 
ïàòîëîã³÷íîãî ïðîöåñó çàëó÷åíà âåëèêà ê³ëü-
ê³ñòü îðãàí³â ³ ñèñòåì. Òàê³ ä³òè ïîòðåáóþòü 
ð³çíîïðîô³ëüíî¿ ìåäè÷íî¿ ³ ñîö³àëüíî¿ äîïî-
ìîãè ïðîòÿãîì óñüîãî æèòòÿ, çàâäÿêè ÷îìó 
÷àñò³øå äîæèâàþòü äî çð³ëîãî ³ ïîõèëîãî â³êó. 

Òîìó ðàííº êë³í³÷íå îö³íþâàííÿ, ìîëåêó-
ëÿðíî-ãåíåòè÷íå äîñë³äæåííÿ, êîíñóëüòóâàí-
íÿ ³ ïîäàëüøå äèíàì³÷íå ñïîñòåðåæåííÿ ç áîêó 
ìóëüòèäèñöèïë³íàðíî¿ êîìàíäè ïîë³ïøèòü ìå-
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äè÷íå îáñëóãîâóâàííÿ, ï³äâèùèòü ÿê³ñòü æèòòÿ 
äèòèíè òà ¿¿ ñ³ì’¿ [3]. Àäæå òðèâàë³ñòü òà ÿê³ñòü 
æèòòÿ äèòèíè ç CdLS âèçíà÷àºòüñÿ íàÿâí³ñòþ 
³ òÿæê³ñòþ âðîäæåíèõ âàä, ñóïóòíüî¿ ïàòîëîã³¿, 
ðîçâèòêîì óñêëàäíåíü.

Êëþ÷îâà ðîëü ó äîãëÿä³ çà äèòèíîþ ³ç CdLS 
íàëåæèòü áàòüêàì, ÿê³ ìàþòü ñòâîðþâàòè ñïðè-
ÿòëèâå ñåðåäîâèùå ³ äîòðèìóâàòèñÿ ðåêîìåí-
äàö³é ôàõ³âö³â. Áàòüêàì ðåêîìåíäóþòü çàõîäè 
àêòèâíîãî ðîçâèòêó äèòèíè, äëÿ ÷îãî âàæëèâî 
ñïðÿìóâàòè íà äèòèíó âñþ ñâîþ åíåðã³þ, òå-
ïëî é òóðáîòó. Äëÿ ïîë³ïøåííÿ ÿêîñò³ æèòòÿ ³ 
òðèâàëîñò³ âèæèâàííÿ äèòèíà ç CdLS ïîòðåáóº 
ïîñò³éíî¿ ñèìïòîìàòè÷íî¿ òåðàï³¿, çàñòîñóâàííÿ 
íîîòðîï³â, â³òàì³íîòåðàï³¿, à òàêîæ ìàñàæó.

��%��0��
Íåçâàæàþ÷è íà òå, ùî á³ëüø³ñòü âèïàäê³â 

CdLS º êëàñè÷íèìè, ³ñíóº âåëèêà ê³ëüê³ñòü íå-
êëàñè÷íèõ âàð³àíò³â ³ç íåõàðàêòåðíèìè ïðîÿâà-
ìè. Óí³ô³êîâàí³ êë³í³÷í³ êðèòåð³¿ ³ ñó÷àñí³ ³í-
ñòðóìåíòè ä³àãíîñòóâàííÿ (ãåøòàëüòè) ìîæóòü 

áóòè êîðèñíèìè äëÿ ï³äòâåðäæåííÿ ä³àãíîçó íå-
êëàñè÷íèõ âàð³àíò³â, ÿê³ ñêëàäíî ä³àãíîñòóâàòè.

Ñèíäðîì Êîðíåë³¿ äå Ëàíãå º ìóëüòèäèñöè-
ïë³íàðíîþ ïðîáëåìîþ, îñê³ëüêè äî ïàòîëîã³÷-
íîãî ïðîöåñó çàëó÷åí³ ð³çí³ îðãàíè òà ñèñòåìè, 
à ôóíêö³¿ êîîðäèíàòîðà ìàº âèêîíóâàòè ïåä³àòð 
àáî ñ³ìåéíèé ë³êàð.

Ñâîº÷àñíå âñòàíîâëåííÿ ä³àãíîçó, ë³êóâàí-
íÿ ³ ðåàá³ë³òàö³éí³ çàõîäè âèçíà÷àþòü ïåðåá³ã 
CdLS òà éîãî óñêëàäíåíü, òðèâàë³ñòü òà ÿê³ñòü 
æèòòÿ, ñîö³àëüíó àäàïòàö³þ äèòèíè òà ¿¿ ñ³ì’¿.

Çã³äíî ç ðîçðîáëåíîþ êîìïëåêñíîþ ³íäèâ³-
äóàëüíîþ ðåàá³ë³òàö³éíîþ ïðîãðàìîþ, äèòèí³ ç 
CdLS ïîòð³áí³: ïåð³îäè÷íà ãîñï³òàë³çàö³ÿ äî ðå-
àá³ë³òàö³éíîãî â³ää³ëåííÿ; çàíÿòòÿ ç ëîãîïåäîì, 
äåôåêòîëîãîì ³ ïñèõîëîãîì; ³ïî- ³ àðò-òåðàï³ÿ; 
äèíàì³÷íå ñïîñòåðåæåííÿ ³ ðåàá³ë³òàö³éí³ çàõî-
äè ç ïðèâîäó âðîäæåíèõ âàä ðîçâèòêó (íåéðî-
õ³ðóðã, åíäîêðèíîëîã, êàðä³îõ³ðóðã, ãàñòðîåíòå-
ðîëîã òîùî).

Àâòîðè çàÿâëÿþòü ïðî â³äñóòí³ñòü êîíôë³ê-
òó ³íòåðåñ³â.



Ми прагнемо підвищити обізнаність про тромбоз, включаючи його причини,
фактори ризику, симптоми та доказову профілактику і лікування. Зрештою, ми
прагнемо зменшити смертність та інвалідність, спричинену цим станом.

Наша місія підтримує глобальну ціль Всесвітньої Асамблеї охорони здоров'я
щодо скорочення передчасної смертності від неінфекційних захворювань на 25
відсотків до 202  року.
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Antibiotic resistance STOP!

Стійкість до антибіотиків зростає до загрозливо високих
рівнів у всьому світі. Нові механізми стійкості з'являються
і поширюються всюди, створюючи перешкоди для лікування
розповсюджених інфекційних захворювань

Розвиток нових антибіотиків має надзвичайне значення, оскільки
еволюція мікробів продовжуватиметься безперервно, а резистентність до
лікарських засобів зростає.

Проблема антибіотикорезистентності стала глобальним викликом
сьогодення. Головною його причиною вважають нераціональне
застосування антибактеріальної терапії.

Тож під час Всесвітнього тижня поінформованості про антибіотики,
в Українї традиційно буде проведено

V міжнародний конгрес «Antibiotic resistance STOP!»,
який об'єднає провідних спеціалістів медичної галузі для розробки

стратегії контролю розвитку антибіотикорезистентності


