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Мета. Вивчення обтяженості генетичною патологією — моногенною та хромосомною — 
дитячого населення Красноградського району Харківської області. Методи. Використано епі-
деміологічний та клініко-генеалогічний методи. Проаналізовано інформацію про 252 пацієнти 
у віці від народження до 17 років з усіх основних джерел їх реєстрації. Результати. Обтяже-
ність дитячого населення моногенною патологією склала 0,28 %, хромосомною — 0,13 %, ра-
зом — 0,41 %. Виявлено 14 нозологічних форм моногенних захворювань, найбільш поширеними 
з яких виявилися нейросенсорна втрата слуху двостороння (1:1295), вроджена глаукома 
(1:3884), вроджений гіпотиреоз (1:3884), іхтіоз звичайний (1:3884). За останні десять років від-
булися зміни у спектрі моногенної патології серед дитячого населення Красноградського ра-
йону. Хромосомні порушення у районі представлені синдромом Дауна (1:868) та синдромом 
Прадера-Віллі (1:7767). Висновки. Обтяженість дитячого населення Красноградського району 
Харківської області генетичною патологією, спектр моногенної та хромосомної патології, 
поширеність її окремих нозологічних форм зіставні з такими у більшості європейських країн. 

Ключові слова: генетична патологія, поширеність, моногенні захворювання, хромосомні по-
рушення, Харківська область. 

ступ. За даними ВООЗ, 10–15 % новонароджених мають генетичні або вроджені 
вади розвитку, що спричинюють 25 % їхніх смертей у Європі [1]. Тягар генетичної 

патології зростає у старших вікових категоріях, головним чином, через прояв захворю-
вань з пізньою маніфестацією та спадковою схильністю [2, 3]. Профіль генетичної па-
тології має й статеві, етнічні та географічні особливості. Збільшенню генетичного тяга-
ря сприяють як фактори популяційної динаміки, так і чинники середовища, спосіб життя 
та інші індивідуальні відмінності, що можуть підсилити мутагенез, вплинути на пенет-
рантність й експресивність генів [3].  

На теперішній час у багатьох країнах світу, особливо у Північній Америці та Євро-
пі, проводяться популяційні та когортні генетико-епідеміологічні дослідження [4, 5], 
створені реєстри орфанних захворювань [6]. 
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В Україні дослідження генетичної патології 
проводяться на усіх рівнях — від популяційного 
до молекулярного, а саме вивчаються пошире-
ність захворювань, частота певних генотипів, 
виявляються мутації, асоційовані з цими захво-
рюваннями, розробляються схеми лікування 
спадкової патології відповідно до генетичних 
особливостей хворих в Україні [7–13]. Важли-
вим кроком у запровадженні генетичного моні-
торингу населення стало створення у 2014 році 
реєстру орфанних захворювань [14], проте він 
поки що не охоплює усього спектру спадкової 
патології, і далеко не усі генетичні захворюван-
ня діагностуються вчасно і безпомилково. 

В той же час для аналізу поширеності та 
генетичних особливостей спадкових захворю-
вань у різних регіонах країни, а також подаль-
шого прогнозування тягаря генетичної патології 
населення необхідні масштабні генетико-
епідеміологічні дослідження, які охоплюють не 
лише населення великих міст, а й сільських 
поселень, де інбридинг зазвичай є вищим. 

Тому метою цього дослідження було ви-
вчення обтяженості генетичною патологією — 
моногенною та хромосомною — дитячого насе-
лення Красноградського району Харківської 
області. 

Матеріали і методи 

Чисельність населення Красноградського 
району Харківської області у 2015 році склала 
44723 людей, з них дорослих — 36956, дітей та 
підлітків — 7767 [15]. Для генетико-епідеміоло-
гічного дослідження було обрано населення 
Красноградського району у віці від народження 
до 17 років. Інформація про хворих була отри-
мана з усіх основних джерел їх реєстрації, що 
охоплюють усе дитяче населення району: поло-
гові відділення, реєстр пацієнтів на орфанні 

захворювання, диспансерні групи, що форму-
ються на основі регулярних профоглядів дітей 
та підлітків. Проаналізовано медичні карти дітей 
та диспансерні групи лікарів-фахівців вузького 
профілю, які включають 252 особи. 

Результати та обговорення 

Обтяженість дитячого населення Красног-
радського району моногенною патологією склала 
0,28 % (n=22). За результатами масштабних про-
ектів з дослідження спектру спадкової патології, у 
канадській провінції Британська Колумбія поши-
реність моногенних захворювань серед місцевого 
населення становила 3,6 % [16], у Ростовській 
області Російської Федерації (РФ) серед міського 
населення — 0,22 %, серед сільського — 0,35 %, 
у Чувашії частота народження дітей зі спадковими 
патологіями — 6,02 % [4, 17]. Оцінити та порівня-
ти отримані різними авторами результати та роз-
біжності складно через різний дизайн досліджен-
ня, часовий інтервал та інші особливості генетич-
ного аналізу. 

Спектр моногенної патології серед дитячо-
го населення Красноградського району у 2015 
році включав 14 нозологій з різними типами 
успадкування, тоді як у 2008 році їх було 13 
(табл. 1). У порівнянні з 2008 роком у районі 
зареєстровано наступні захворювання: гіпопла-
зія дисків зорових нервів, вроджена глаукома, 
нейрофіброматоз, незавершений остеогенез, 
хвороба Гіршпрунга, ектодермальна дисплазія 
та муковісцидоз (табл. 1). Низка інших патологій 
у дослідженій віковій категорії вже не представ-
лена. Найімовірніше, ці зміни спектру моноген-
ної патології зумовлені природним та міграцій-
ним рухом населення. У зв’язку з цим доцільно 
порівняти особливості генетичної патології у 
дітей у досліджуваному районі з такими серед 
населення європейських країн. 

Таблиця 1. Спектр та поширеність моногенних захворювань у дітей та підлітків міста Краснограда та 
Красноградського району 

Патологія OMIM 

Красноградський район 
Європ. попу-

ляції 
Література 2008 р. 2015 р. 

Усього Місто Села Усього 

Атрофія зорового нер-
ва 

165500 
258500 

1:3727 – – – 1:33000 [18] 

Гіпоплазія дисків зоро-
вих нервів 

120430 – 1:3662 – 1:7767 1:2719946 [19] 

Вроджена катаракта 115665 
612968 
та ін. 

1:2484 1:3662 – 1:7767 1:7874 [20] 

Вроджена глаукома 
231300 – – 1:2053 1:3884 

1:5000–
1:22000 

[21] 
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Патологія OMIM 

Красноградський район 
Європ. попу-

ляції 
Література 2008 р. 2015 р. 

Усього Місто Села Усього 

Нейрофіброматоз, тип І 162200 – 1:3662 – 1:7767 1:3000 [22] 

Нейросенсорна втрата 
слуху двостороння 

220290 1:621 1:1221 1:1368 1:1295 1:833 [23] 

Фенілкетонурія 261600 1:7453 – – – 1:10000 [24] 

Вроджений гіпотиреоз 274900 1:2483 1:3662 1:4105 1:3884 1:1660–1:2828 [25] 

Гіпофизарний нанізм 
253250 1:7453 1:1831 – 1:7767 

1:3000–
1:10000 

[26] 

Адреногенітальний 
синдром 

202010 1:7453 – 1:4105 1:7767 
1:10000–
1:23000 

[27] 

Ентеропатичний акро-
дерматит 

210100 1:7453 – 1:4105 1:7767 1:500000 [28] 

Іхтіоз  146700 
308100 

1:3890 – 1:2053 1:3884 1:80–1:250 [29] 

Полідактилія 174200 
174700 

1:3726 – – – 1:7168 [30] 

Ахондроплазія 100800 1:7453 – – – 1:25000 [31] 

Незавершений остео-
генез 

166200 
166210 
та ін. 

– 1:3662 – 1:7767 1:10000  

Синдром Альпорта 301050 
203780 

1:7453 – – – 
1:10000–
1:50000 

[32] 

Синдром Бікслера 207410 1:7453 – – – <1:2500 [33] 

Синдром Віскотта-
Олдрича 

301000 1:7453 – – – 1:250000 [34] 

Хвороба Гіршпрунга 142623 – – 1:4105 1:7767 1:5000 [35] 

Ектодермальна дис-
плазія 

305100 – – 1:4105 1:7767 1:17000 [36] 

Муковісцидоз 219700 – – 1:4105 1:7767 1:13476 [37] 

 

Показник поширеності вродженої катаракти 
у Європі складає 1:7874, у Сполученому Коро-
лівстві Великої Британії та Північної Ірландії — 
1:4350, у Французькій Республіці — 1:3663 [20], 
тоді як у 2008 році у Красноградському районі 
він описаний як 1:2484, у 2015 році — 1:7767. 

Серед дитячого населення Красноградського 
району поширеність первинної вродженої глауко-
ми становить 1:3884, тоді як у західних країнах 
вона варіює від 1:5000 до 1:22000 [21]. У Чувашії 
та Ростовській області РФ вона складає 1:33930 
та 1:176535 [4, 17], але є набагато вищою у Коро-
лівстві Саудівська Аравія та у циган Словацької 
Республіки — 1:2500 та 1:1250 [21].  

Нейрофіброматоз 1 типу зустрічається в 
різних країнах з поширеністю приблизно 1:3000 
[22], зокрема, у США та Сполученому Королівс-
тві Великої Британії та Північної Ірландії — 
1:3500, у Королівстві Швеція — 1:4600, в Італій-
ській Республіці — 1:6711, у Фінляндській Рес-
публіці — 1:4436 [38], у Ростовській області 
РФ — 1:8024 [4], у Чувашії — 1:9694 саме серед 
дитячого населення [17], що у цілому відповідає 

встановленому показнику у Красноградському 
районі — 1:7767. 

Поширеність нейросенсорної втрати слуху 
двосторонньої складає у районі 1:1295, та за-
лишається незмінною останні 10 років, зокрема, 
по місту Красноград вона у 2008 році складала 
1:855. У європейських країнах, зокрема у ФРН 
цей показник становить 1:833 [23], у Гродненсь-
кій області Республіки Білорусь — 1:400 [39], у 
Кіровській області РФ — 1:800 [40].  

Поширеність вродженого гіпотиреозу у світі 
оцінюється від 1:1660 до 1:2828 [25], однак най-
вищою, імовірно, вона є серед греків-кіпріотів — 
1:800 [41]. В середньому по Україні цей показник 
складає близько 1:4000, зокрема у Західному 
регіоні він коливається від 1:16095 у Закарпатсь-
кій області до 1:3907 у Чернівецькій [42], тож у 
Красноградському районі він наближається до 
середнього значення по країні — 1:3884. 

Показники поширеності адреногенітально-
го синдрому у середньому в світі складають 
1:13000‒1:15000 живих новонароджених, проте 
вони варіюють від 1:409 серед ескімосів до 
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1:67000 новонароджених у Північній Америці, у 
США та Європі — 1:10000–1:23000 [27, 43], в 
середньому по Україні — 1:10000 [44], зокрема 
у Красноградському районі — 1:7767, що відпо-
відає таким у Європі. 

У європейських країнах поширеність іхтіозу 
в цілому складає 1:250–1:15500 [45]. У Красног-
радському районі вона у 2015 році склала 
1:3905, що співставно з цим показником по Хар-
ківській області у 2015 році (1:5882) та по райо-
ну у 2008 році. 

Поширеність незавершеного остеогенезу у 
Красноградському районі, 1:7767, не відрізня-
ється від такої у більшості європейських кра-
їн — 1:10000 [31], тоді як у Французькій Респуб-
ліці, Фінляндській Республіці, Республіці Ірлан-
дія та Королівстві Швеція вона становить 
1:100000–9:100000.  

Хвороба Гіршпрунга у Красноградському ра-
йоні представлена як 1:7767, що співставно з цим 
показником у Королівстві Данія — 1:5000 [35]. 

Відомо, що поширеність муковісцидозу се-
ред осіб європейського походження складає 
1:2500, серед афроамериканців — 1:17000, а 
серед тих, хто має азійське коріння — 1:90000. 
Вона суттєво варіює у різних країнах, зокрема, у 
Республіці Ірландія — 1:1353, у Фінляндській Рес-
публіці — 1:25000 [37]. В Україні поширеність му-
ковісцидозу оцінюється у 1:3364 новонароджених 
[8], у нашому дослідженні — 1:7767. Муковісцидоз 
характеризується клінічним поліморфізмом та 
генетичною гетерогенністю, які визначаються 
типом мутації у гені трансмембранного регулято-
рного білка муковісцидозу ТРБМ (CFTR) та гено-
типом пацієнта. Досліджено понад 1800 мутацій у 
цьому гені, при цьому серед населення Україні 
визначено 23 його алелі та 39 різних генотипів [8]. 
Ці особливості захворювання суттєво ускладню-
ють його виявлення. 

Розбіжності між поширеністю окремих мо-
ногенних патологій у Красноградському районі й 
у інших регіонах України та поза її межами, імо-
вірно, зумовлені як генетичними факторами, 
зокрема, спектром мутацій, генетико-
демографічними процесами, ефектом заснов-
ника, інбридингом тощо, так і підходами до діаг-
ностики, диференційної діагностики, а також 
профілактичними заходами. 

За результатами попередніх досліджень, 
на нашу думку, перспективним напрямом про-
філактики зростання обтяженості населення 
спадковою патологією є виявлення зв’язку між її 
показниками та ступенем інбридингу. Тому було 

б доцільно врахувати досвід країн зі значним 
рівнем інбридингу, зокрема, країн Північної Аф-
рики, Ближнього Сходу, Середньої та Південної 
Азії, Північної Європи, а також іммігрантських 
угруповань у Північній Америці, Європі й Авст-
ралії [46–48].  

Вивчення спектру і поширеності хромосом-
них порушень у Красноградському районі пока-
зало, що обтяженість дитячого населення цим 
видом генетичної патології становить 0,13 %, 
що співставно з показником по основних трисо-
міях у 12 європейських країнах, наведеним 
M. Loane з співавт. — 0,12 % [49]. Разом з тим, 
в окремих регіонах, наприклад, Румунії обтяже-
ність хромосомною патологію сягає 0,55–0,99 % 
[50]. Поширеність синдрому Дауна у Красног-
радському районі склала 1:863 (n=9), а по 12 
європейських країнах — 1:893 [49]. Поширеність 
синдрому Прадера-Віллі за результатами нашо-
го дослідження — 1:7767 (n=1), тоді як у Коро-
лівстві Швеція вона становить 1:8333, у Естон-
ській Республіці — 1:30606, у Сполученому Ко-
ролівстві Великої Британії та Північної Ірландії – 
1:52000, серед фламандців у Королівстві Бель-
гія — 1:76574 [51]. 

Висновки 

Проведене дослідження показало, що об-
тяженість генетичною — моногенною та хромо-
сомною — патологією дитячого населення Кра-
сноградського району Харківської області скла-
дає 0,41 %. Спектр та поширеність як моноген-
ної, так і хромосомної патології — 0,28 % та 
0,13 % — співставні з такими у більшості євро-
пейських країн. 
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Aim. Study of genetic pathology burden, both mono-
genic and chromosomal, of pediatric population of 
Krasnohrad district of Kharkiv region. Methods. 

Epidemiological and clinical-genealogical methods have 
been used. The information on 252 patients aged 0–
17 years from all major sources of their registration has 
been analyzed. Results. The monogenic pathology 

burden of pediatric population was 0.28 %, chromosomal 
disorders burden — 0.13 %, 0.41 % in total. There were 
14 nosological forms of single-gene diseases, the most 
common ones were sensorineural hearing loss (1:1295), 
congenital glaucoma (1:3884), congenital hypothyroi-
dism (1:3884), ichthyosis (1:3884). For the past ten 
years there was a change in the spectrum of single-gene 
pathology in pediatric population of Krasnohrad district. 
Chromosomal abnormalities in the area were repre-
sented by Down syndrome (1:868) and Prader-Willi 
syndrome (1:7767). Conclusions. The genetic patho-
logy burden of the pediatric population of the Krasnohrad 
district of Kharkiv region, the spectrum of monogenic 
and chromosomal pathology, and prevalence of their 
individual nosological forms are comparable to those in 
most European countries. 

Keywords: genetic pathology, prevalence, single-gene 

diseases, chromosomal disorders, Kharkiv region. 
 
 
 
 


