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Збір даних епіднагляду щодо вроджених вад 
і програм досліджень, що проводяться в усьому 
світі для вивчення і попередження вроджених вад, 
а також пом’якшення їх наслідків здійснює Між-
народний довідково-інформаційний центр з епід-
нагляду та досліджень в області вроджених вад. 
В Україні збір даних поширеності вроджених вад 
розвитку здійснює національний профільний регу-
лятор – Міністерство охорони здоров’я. 

Існує спектр чинників ризику, що підвищують 
поширеність генетичних вроджених вад, які при-
зводять до неонатальної та дитячої смертності, 
розумової відсталості і довічної інвалідності. Уник-
нути подібних ризиків допомагають скринінгові 
програми, серед яких – неонатальний генетичний 
скринінг. На сьогодні в Україні подібне обстеження 
зі стійким результатом виявлення ведеться тільки 
по 3 захворюванням: фенілкетонурія, гіпотиреоз, 
муковісцидоз.

Була проведена оцінка результатів скринінгу 
спадкової патології новонароджених в Україні за 
10-річний період: з 2010 по 2019 роки. Інформацій-
ною базою слугували дані офіційної медичної ста-
тистики. З 4308100 живонароджених неонаталь-
ним генетичним скринінгом було охоплено загалом 
9199817 новонароджених. Наявність генетичної 
патології підтверджено у 1313 дітей.

Зменшення кількості народження дітей з вро-
дженими вадами розвитку можливо в умовах дії 
державних програм, спрямованих на зниження 
факторів ризику, що викликають вроджені анома-
лії, а також проведення профілактичних заходів. 
Основна мета такої програми – прогнозування ди-
наміки генетичного навантаження серед населен-
ня для розробки необхідних медико-соціальних 
заходів.

Поліпшення ситуації можливе через залучен-
ня високих технологій, що дозволяють розширити 
панель генетичного скринінгу для початку ранньо-
го лікування і зниження негативних результатів.

Ключові слова: вроджена патологія, неона-
тальний скринінг.

Зв’язок роботи з науковими програмами, 
планами, темами. Стаття є фрагментом НДР 
«Наукове обґрунтування застосування показників 
неінфекційної захворюваності для оцінки потен-
ціалу здоров’я населення в системі громадського 
здоров’я», № державної реєстрації 0118U003702, 
шифр АМН.16.18.

Вступ. Міжнародна класифікація хвороб 
(МКХ-10) трактує вроджені аномалії як цілий ряд 
порушень розвитку: хромосомні аберації, спадко-
ві порушення обміну, внутрішньоутробні інфекції 
з ураженням плода, внутрішньоутробна затримка 
розвитку, розумова відсталість, вроджені імуноло-
гічні порушення і вроджені пухлини, а також вро-
джені вади розвитку (ВВР), які являють собою стій-
кі структурні або морфологічні дефекти органу або 
його частини, що виникають внутрішньоутробно і 
порушують функцію цього органу.

За даними ВООЗ, щорічно 5-8% новонародже-
них з’являються на світ з різними вродженими чи 
спадковими дефектами. Майже 40% ранньої дитя-
чої смертності частково або повністю обумовлено 
спадковою патологією. При цьому частка важких 
форм у структурі спадкових хвороб становить при-
близно 2%. Зростає внесок спадкової патології до 
структури причин дитячої інвалідності і захворюва-
ності серед дітей, що госпіталізовані до лікарень 
загального профілю [1]. 

Так, у публікації 2020 р. [2] щодо глобальної 
розповсюдженості фенілкетонурії (ФКУ) на осно-
ві систематичного огляду і мета-аналізу за період 
1964-2007 рр. встановлено, що найвищу розпо-
всюдженість ФКУ спостерігали у Туреччині (38,13), 
а найнижчу – у Таїланді (0,3) у програмах неона-
тального скринінгу. На думку авторів цього довго-
тривалого дослідження подібна різниця рівнів по-
ширеності захворювання можлива за рахунок від-
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мінностей у кількості кровноспоріднених шлюбів у 
різних регіонах, порогових значеннях фенілалані-
ну і розмірах вибірки.

Історія скринінгу новонароджених на генетич-
ні хвороби почалася у другій половині минулого 
століття, коли R. Guthrie [3] і R. MacCready [4] в 
штаті Массачусетс організували тестування дітей 
на ФКУ шляхом збору бланків з фільтрувального 
паперу із сухими плямами крові від кожного ново-
народженого.

З того часу почали здійснювати скринінгові 
тестування немовлят щодо виявлення хронічних 
спадкових захворювань. Цінність скринінгового 
тесту полягає у фіксації таких розладів, коли по-
дальше втручання після досимптомного їх вияв-
лення поліпшить результат.

Вживають різні тлумачення скринінгу. Наведе-
мо сформульоване у доповіді Національного скри-
нінгового комітету 2000 р.: скринінг — це послу-
га у галузі охорони здоров’я, яка полягає в тому, 
що представникам конкретної популяції, які не 
обов’язково розуміють, що вони схильні до захво-
рювання або вже страждають хворобою чи мають 
її ускладнення, пропонується діагностичний тест, в 
разі виявлення патології буде надана медична до-
помога [5].

У даний час масовий скринінг новонародже-
них проводиться у 52 країнах світу й зокрема, у 
США – на 45 нозологій, в Німеччині – на 14, у Ве-
ликобританії – на 5, в Росії – на 5 (фенілкетону-
рія, вроджений гіпотиреоз – ВГ, 
адреногенітальний синдром  – 
АГС, галактоземія – ГАЛ, муко-
вісцидоз – МВ).

ФКУ, МВ, ГАЛ, АГС і ВГ від-
носяться до таких патологій, при 
яких своєчасно розпочате ліку-
вання здатне запобігти розвитку 
важких проявів захворювання й 
подальшої глибокої інвалідиза-
ції.

В Україні програми з комп-
лексної профілактики генетичної 
патології потребують розвитку 
та вдосконалення. На виконан-
ня низки наказів МОЗ України 
[6-8] на даний час усім новона-
родженим у пологових будинках 
проводять неонатальний скри-
нінг на наявність таких захво-
рювань як ФКУ, гіпотиреоз (ГТ), 
МВ, АГС. Указом Президента 
України від 11.05.2019 [9] запро-
ваджено додаткові соціальні га-
рантії для родин, які виховують 
дітей з тяжкими ВВР.

Мета дослідження – оцінити результати скри-
нінгу моногенної патології серед новонароджених 
в Україні.

Матеріал і методи дослідження: матеріалом 
слугували дані державної офіційної статистики, за-
стосовані методи – аналітичні.

Результати дослідження та їх обговорення. 
Ретроспективний аналіз проводили за даними ДЗ 
«Центр медичної статистики МОЗ України». 

У документах Незалежної експертної групи 
Європейської комісії ЄС та інших міжнародних ор-
ганізацій використовується широке визначення по-
няття «генетичне тестування». Під цим поняттям 
необхідно розуміти «будь-який тест, що виявляє 
генетичні дані (генетичну інформацію)» [10, 11]. Ге-
нетична інформація (ГІ) – дані «про характеристи-
ки окремих осіб, отримані шляхом аналізу нуклеї-
нових кислот чи іншого наукового аналізу» [12], що 
є частиною спектра інформації про здоров’я.

До аналізу були залучені дані офіційної ста-
тистики (Ф492350 МОЗ України) за десятирічний 
період (2010-2019 рр.) програми скринінгу ново-
народжених на такі ВВР, як фенілкетонурія, гіпо-
тиреоз, муковісцидоз. Статистичні спостережен-
ня щодо галактоземії (ГАЛ) і адреногенітального 
синдрому (АГС) за цей період були неповними, що 
стало критерієм виключення їх з аналізу.

За період 2010-2019 років в Україні народи-
лось 4308100 дітей. Річні показники народжува-
ності варіювали від найменшого 308800 у 2019 р. 
до найбільшого 520700 осіб у 2012 р. (табл. 1). 

Таблиця 1 – Кількість живонароджених, яких охоплено неонатальним 
скринінгом з підтвердженою генетичною патологією в Україні за період 
2010-2019 рр. (осіб)

Роки Народилось
живими

Охоплено неонатальним 
скринінгом

Підтвердже-
но наявність 
генетичної 
патологіїФКУ ГТ МВ

2010 497700 439187 412454 0 135
2011 502600 461328 417002 0 139
2012 520700 459920 448483 333826 165
2013 503700 505091 527028 491211 188
2014* 465900 372470 321876 220563 129
2015* 411800 362242 269031 239865 117
2016* 397000 357647 356025 29215 115
2017* 364000 310876 299204 0 97
2018* 335900 292915 291783 112552 101
2019* 308800 296654 294606 276763 127

ВСЬОГО 4308100 3858330 3637492 1703995 1313

Джерела: http://www.ukrstat.gov.ua, дані наведені станом на 01 січня; 
ukrmedstat

Примітка: * без урахування тимчасово окупованої території Автономної 
Республіки Крим, м. Севастополя та частини тимчасово окупованих тери-
торій у Донецькій та Луганській областях
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Неонатальним скринінгом на ФКУ, ГТ, МВ протягом 
вказаного періоду спостереження було охоплено 
загалом 9199817 новонароджених (від ≈40% на 
МВ до ≈90% на ФКУ). За цей період зареєстрова-
но 1313 дітей з вродженими захворюваннями, що 
були відібрані для аналізу. По окремих роках по-
казники щодо зареєстрованих патологій відрізня-
лись майже в два рази, 188 у 2013 році проти 97 у 
2017 році. 

Установлено, що перше місце по показниках 
поширеності займає ФКУ, наступні – ГТ та МВ. Ре-
зультати дослідження новонароджених за період 
спостереження 2010-2019 рр. наведені у табл. 1, 
рис. 1.

Базовими даними для аналізу (рис. 1) був рі-
вень народжуваності (червона крива). Рівні  скри-
нінгу відібраних для аналізу патологій характеризу-
вались різними профілями конфігурацій. Подібним 

за конфігурацією до рівня народжуваності була 
крива показників ФКУ (синього кольору). Резуль-
тати тестування на ГТ відрізнялися від тестування 
на ФКУ до 2016 року, але в 2016-2019 рр. вони по-
дібні. Процес тестування на МВ (крива вишневого 
кольору) розпочався лише у 2011 р., і вже у 2013 
році за кількістю протестованих новонароджених 
практично зрівнявся із значеннями протестованих 
на ФКУ, ГТ. У 2014 році кількість протестованих но-
вонароджених на МВ скоротилася приблизно на 
50%, з подальшим падінням динаміки до нульової 
позначки у 2017 році. Далі відбулась активізація 
процесу тестування і в кінці періоду спостере-
ження показник протестованих новонароджених у 
2019 році наблизився до рівня протестованих на 
ФКУ і ГТ. Перевищення кількості тестувань на ГТ 
над кількістю народжених пояснюється фактом пе-
реперевірки тесту.

Як вважають автори під керівництвом проф. 
О. Я. Гречаніної [13], в Україні сформувалася 
струнка система профілактики спадкових хвороб:

•	 медико-генетичне консультування;
•	 преконцепційна профілактика;
•	 пренатальна діагностика;
•	 масовий скринінг новонароджених на 

спадкові хвороби, які піддаються дієтичній 
та лікарській корекції,

•	 диспансеризація хворих і членів їх сімей.
Упровадження цієї системи забезпечує зни-

ження частоти народження дітей з ВВР і спадко-
вими хворобами на 60-70%.

Офіційні дані медичної статистики свідчать, 
що упевненість у подібному твердженні може бути 
актуальним щодо виявлення ФКУ, ГТ та МВ з по-
зицій валідності (рис. 2, 3, 4).

Тестування новонароджених на ФКУ протягом 
2010-2019 рр. охопило 3858330 новонароджених 

(рис. 2). Діагноз підтверджено у 534 дітей. Аналіз 
динаміки показав, що кількість обстежених малю-
ків поступово знижувалась від первинного зна-
чення в 2010 р., і становила 65,54% його значення 
у 2019 р. Показник виявлень патології також мав 
спадну тенденцію, і становив 33,55% у 2019 р від 
первинного значення у 2010 р. 

У 2010-2019 рр. скринінгом на ГТ було охо-
плено 3637492 новонароджених, з підтвердженим 
діагнозом у 622 дітей. Розподіл показників про-
тестованих на ГТ дітей по роках мав «зубчасту» 
конфігурацію. Кількість обстежених малюків про-
тягом усього періоду спостереження поступово 
знижувалася до рівня 71,43% у 2019 р від первин-
ного значення у 2010 р. Показник виявлень пато-
логії у 2019 р. перевищував первинне значення 
2010 року майже на 8% за рахунок ретестувань. 
Кількість виявлення хворих становила у 2019 р. 
66,21% відносно показника 2010 року (рис. 3). 

Джерело: дані ukrmedstat

Рис. 1. Динаміка охоплення неонатальним скринінгом новонароджених за період 2010-2019 рр.
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Джерело: дані ukrmedstat

Рис. 2. Показники скринінгу новонароджених на фенілкетонурію (Україна) в динаміці 2010-2019 років

Джерело: дані ukrmedstat

Рис. 3. Показники скринінгу новонароджених на гіпотиреоз (Україна) в динаміці 2010-2019 років

Джерело: дані ukrmedstat

Рис. 4. Показники скринінгу новонароджених на муковісцидоз (Україна) в динаміці 2010-2019 років
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Процес тестування новонароджених на МВ 
носив уривчастий характер: показники 2010, 2011 
і 2017 років були відсутні. Загалом скринінгом на 
МВ були охоплені 1703995 новонароджених, діа-
гноз підтвердили у 153 дітей (рис. 4). Точна часто-
та МВ в Україні не встановлена.

Схожі тенденції спостерігаються й у інших не-
залежних країнах – республіках колишнього Ра-
дянського Союзу [14-18].

Актуальним вважається навчання і профілак-
тична робота серед потенційних батьків, проведен-
ня преконцепційного генетичного консультування, 
повне охоплення пренатальним скринінгом вагіт-
них і активна діяльність етичних комісій дозволять 
знизити частоту народжень дітей з ВВР. Генетичні 
дослідження на етапі планування вагітності є діє-
вим інструментом у виявленні людей, схильних до 
ризику розвитку порушень здоров’я та народження 
хворих дітей.

На думку групи дослідників з Wadsworth Cen-
ter (Нью-Йорк, США) [19] та [20], розвиток науки 
про скринінг новонароджених, особливо з ураху-
ванням нових технологій, надання нових видів 
інформації (генетичної та фізіологічної) щодо кож-
ного нового стану, можливий тільки із залученням 
пілотних програм.

У той же час збільшення тривалості життя па-
цієнтів в останній період досягнуто завдяки ранній 
діагностиці захворювань взагалі і на ВВР зокрема, 
а також відпрацюванню тактики спостереження за 
таким контингентом пацієнтів. 

Основне призначення генетичного тестування 
при широко поширених захворюваннях – оцінка 
ризику розвитку захворювання і визначення індиві-
дуальних заходів для його запобігання серед осіб 
з високим ризиком. Можливість генетичного тесту-
вання надає змогу радикальних змін у підходах до 
діагностики, лікування й профілактики багатьох за-
хворювань людини.

Висновки. За даними проведеного дослі-
дження встановлено: 

1.	 Серед 4308100 новонароджених у 2010-2019 
рр неонатальним генетичним скринінгом було 
охоплено на ФКУ – 89,56%, на ГТ – 84,43%, на 
МВ – 39,55% малюків.

2.	 За період 2010-2019 рр. в Україні зареєстро-
вано 1313 новонароджених з підтвердженою 
спадковою патологією обміну речовин. Найпо-
ширенішими є ФКУ, ГТ і МВ.

3.	 Генетичний скринінг є ефективним інструмен-
том виявлення вроджених порушень обміну 
речовин.

4.	 За умов дії державних програм профілактики 
генетичної патології, можливо прогнозувати 
зменшення народження дітей зі спадковими 
захворюваннями.

Перспективи подальших досліджень поля-
гають у створенні державної програми масового 
обстеження на спадкові хвороби. Основна мета 
такої програми – прогнозування динаміки генетич-
ного навантаження серед населення для розробки 
необхідних медико-соціальних заходів. 
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УДК 575.1.088-053.31: 616](477)
НЕОНАТАЛЬНЫЙ СКРИНИНГ МОНОГЕННОЙ НАСЛЕДСТВЕННОЙ ПАТОЛОГИИ
В УКРАИНЕ
Омельченко Э. М., Полька Е. А., Карамзина Л. А.
Резюме. Сбор данных эпиднадзора в отношении врожденных пороков и программ исследований, 

проводимых во всем мире, для изучения и предупреждения врожденных пороков, а также смягчения 
их последствий осуществляет Международный справочно-информационный центр по эпиднадзору 
и исследованиям в области врожденных пороков. В Украине сбор данных по распространенности 
врожденных пороков развития осуществляет национальный профильный регулятор – Министерство 
здравоохранения. 

Существует спектр факторов риска, повышающих распространенность генетических врожденных 
пороков, приводящих к неонатальной и детской смертности, умственной отсталости и пожизнен-
ной инвалидности. Избежать подобных рисков помогают скрининговые программы, среди которых – 
неонатальный генетический скрининг. На сегодня в Украине подобное обследование с устойчивым ре-
зультатом выявления ведется только по 3 заболеваниям: фенилкетонурия, гипотиреоз, муковисцидоз. 
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Медичні науки

Была проведена оценка результатов скрининга наследственной патологии новорождённых в Укра-
ине за 10-летний период: с 2010 по 2019 годы. Информационной базой служили данные официальной 
медицинской статистики. Из 4308100 живорождённых неонатальным генетическим скринингом были 
охвачены в общей сложности 9199817 новорожденных. Наличие генетической патологии подтверждено 
у 1313 детей. 

Уменьшение количества рождения детей с врожденными пороками развития возможно в услови-
ях действия государственных программ, направленных на снижение факторов риска, вызывающих 
врожденные аномалии, а также проведение профилактических мероприятий. Основная цель такой 
программы – прогнозирование динамики генетической нагрузки среди населения для разработки 
необходимых медико-социальных мероприятий.

Улучшение ситуации возможно через привлечение высоких технологий, позволяющих расширить 
панель генетического скрининга для начала раннего лечения и снижения негативных результатов.

Ключевые слова: врожденная патология, неонатальный скрининг. 
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Neonatal Screening for Monogenic Inborn Pathology in Ukraine
Omelchenko E. M., Polka O. O., Karamzina L. A.
Abstract. The International Clearinghouse for Surveillance and Research on Congenital Defects is col-

lecting data from surveillance of birth defects and research programs around the world to investigate, prevent 
and mitigate birth defects. In Ukraine, data collection on the prevalence of congenital malformations is carried 
out by the national profile regulator – the Ministry of Health.

There is a spectrum of risk factors that increase the prevalence of genetic birth defects leading to neonatal 
and infant mortality, mental retardation and lifelong disability. Screening programs, including neonatal genetic 
screening, help to avoid such risks. Such testing with a stable detection result is carried out only for 3 diseases: 
phenylketonuria, hypothyroidism, cystic fibrosis today in Ukraine.

The purpose of the study was to evaluate the results of screening for monogenic pathology among new-
borns in Ukraine.

Material and methods. The results of screening for hereditary pathology of newborns in Ukraine were 
evaluated over a 10-year period: from 2010 to 2019. The information base was the data of official medical 
statistics. Out of 4,308,100 live births, 9,199,817 newborns were covered by neonatal genetic screening. The 
presence of genetic pathology was identified and confirmed at 1313 children.

Results and discussion. According to a group of researchers from the Wadsworth Center (New York, 
USA), the development of the science of newborn screening, especially with new technologies, providing new 
types of information (genetic and physiological) for each new condition, is possible only with pilot programs. 

During 2010-2019 in Ukraine neonatal genetic screening covered phenylketonuria in 89.56% of new-
borns, hypothyroidism in 84.43% of newborns, and cystic fibrosis  in 39.55% of newborns. 

It is necessary to create a state program of mass examination for hereditary diseases that can be treated. 
The main purpose of such a program is to predict the dynamics of genetic load among the population to de-
velop the necessary medical and social measures. 

A decrease in the number of births of children with congenital malformations is possible in the context of 
government programs aimed at reducing risk factors causing congenital anomalies, as well as taking preven-
tive measures. The main goal of such a program is to predict the dynamics of the genetic load among the 
population in order to develop the necessary medical and social measures.

Conclusion. In Ukraine today there are no targeted programs for comprehensive prevention of congenital 
pathology. Improvement of the situation is possible through the involvement of high technologies, allowing to 
expand the panel of genetic screening to start early treatment and reduce negative results. Genetic screening 
has been shown to be an effective tool for detecting congenital metabolic disorders.

Keywords: congenital pathology, neonatal screening.
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