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ОСОБЛИВОСТІ СВОЄЧАСНОЇ ДІАГНОСТИКИ ОРФАННИХ 
ЗАХВОРЮВАНЬ У НОВОНАРОДЖЕНИХ 

 

Актуальність даної теми відображає важливість своєчасної діагностики орфанних 
захворювань у новонароджених. В Україні новонародженим проводять неонатальний 
скринінг, щоб виявити ризики розвитку орфанних хвороб з перших днів життя, який є 
найточнішим на сьогоднішній день способом ранньої діагностики генетично обумовлених 
патологій, за допомогою якого виявляють такі хвороби, які здатні серйозно вплинути на 
розумовий і фізичний розвиток дітей [5, c. 886, с. 257]. Проблема орфанних захворювань  в 
Україні визнана на державному рівні лише в 2014 р. із прийняттям Закону «Про внесення 
змін до Основ законодавства України про охорону здоров’я щодо забезпечення 
профілактики та лікування рідкісних (орфанних) захворювань» від 15.04.2014 р. № 1213-
VII. Європейським комітетом експертів із рідкісних захворювань (The European Union 
Committee of Experts on Rare Diseases) на сьогодні визнано від 5000 до 8000 нозологічних 
форм орфанних захворювань, поширеність яких серед населення не частіше ніж 5:10000, а у 
світі щотижня описується приблизно 5 нових патологічних станів, однак лише 250 з них 
мають свій шифр у Міжнародній класифікації хвороб 10-го перегляду (МКХ-10) [6]. 

Орфанні захворювання – рідкісні вроджені або набуті захворювання, які 
характеризуються тяжким, хронічним перебігом, прогресуючим перебігом, 
супроводжуються формуванням дегенеративних змін в організмі, зниженням якості та 
скороченням тривалості життя хворих і навіть становлять загрозу для їх життя. До найбільш 
поширених орфанних захворюваннях відносять фенілкетонурію, хворобу Гоше, 
гіпофізарний нанізм, муковісцидоз, гемофілію, вроджені коагулопатії, онкологічні та 
онкогематологічні захворювання, мукополісахарідоз, хворобу Фабрі, гомоцистинурію. На 
етапі пологового будинку перш за все проводять скринінг 4 захворювань [3, c. 11], а саме: 

1. Муковісцидоз – системне спадкове захворювання, обумовлене мутацією гена, яка 
призводить до порушення структури і функції синтезованого білка, в результаті чого 
секрет, що виділяється цими залозами, стає надмірно густим і в’язким. Характеризується 
ураженням залоз зовнішньої секреції, важкими порушеннями функцій органів дихання і 
шлунково-кишкового тракту. 

2. Фенілкетонурія – спадкове захворювання, пов’язане з дефіцитом ферменту 
фенілаланінгідроксилази, що призводить до накопичення амінокислоти фенілаланіну і її 
метаболітів в крові. Токсична дія цих продуктів на мозок немовляти призводить до 
серйозних неврологічних порушень і розумової відсталості. 

3. Природжений гіпотиреоз – це клінічний синдром, обумовлений дефіцитом гормонів 
щитовидної залози або порушенням їх ефекту. Клінічними ознаками вродженого 
гіпотиреозу є значна затримка росту і відставання в психічному розвитку, що веде до 
розумової відсталості. 

4. Адреногенітальний синдром – розвивається в разі зниженого продукування гормонів 
(глюкокортикоїдів і/або мінералокортикоїдів). Захворювання обумовлене гіперфункцією 
кори надниркових залоз з надмірною секрецією адрогенів і проявляється найчастіше 
неправильною будовою зовнішніх статевих органів, прискоренням фізичного розвитку і 
темпів окостеніння, безпліддям. За допомогою інших ефективних методів діагностики 
можна виявити хворобу Гоше, хворобу Фабрі, хворобу Помпе. 
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Лікувати орфанні захворювання досить складно, через те, що захворювання мають 
важкий, хронічний, прогресуючий перебіг, загрожують життю людини та потребують 
життєвого і, як правило, дороговартісного лікування. Для таких громадян в розвинутих 
країнах світу передбачаються додаткові державні гарантії (соціальні, медичні, фінансові 
тощо), які повинні забезпечити їх життєво необхідними послугами та товарами, в тому 
числі лікарськими засобами, медичними виробами, продуктами харчування, без надання 
яких життя та здоров’я таких людей опиняються під загрозою. 

Повністю побороти недугу практично неможливо, терапія носить підтримуючий 
характер, спрямована на зменшення проявлення симптомів і адаптацію людини. Дуже 
важлива рання діагностика на основі інноваційних методів, результати якої дозволяють 
своєчасно починати ефективне лікування. Масовий скринінг новонароджених вперше 
дозволив виявляти і починати пресимптоматичне лікування тяжких спадкових 
захворювань [2, c. 89]. Постійний розвиток діагностичних і терапевтичних можливостей 
дозволив знизити малюкову інвалідизацію і смертність. 
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ПСИХОСОМАТИЧНІ ЗАХВОРЮВАННЯ ТА 
НАСЛІДКИ ЖОРСТОКОГО ПОВОДЖЕННЯ З ДІТЬМИ 

 

До синдрому жорстокого поводження з дітьми (Шифр за МКХ-10: Т74) (англ.Child 
abuse or Child maltreatment)  належать всі форми фізичного і  емоційного поганого 
поводження, сексуальне насильство, відсутність турботи, зневага, торгівля або різні форми 
експлуатації, що здатні завдати фактичної шкоди здоров’ю дитини, її виживанню, розвитку 
або гідності в контексті стосунків відповідальності, довіри або влади. Може мати місце в 

https://zakon.rada.gov.ua/laws/show/z0035-20#Text
https://www.youtube.com/watch?v=fN9vv2wI-yY
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