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Вступ
Синдром Дауна (СД) – генетичне захворюван-

ня, викликане наявністю всієї або частини додат-
кової хромосоми 21. Клінічна картина СД у дітей 
включає характерні лицеві дизморфії, затримку 
психо-мовного розвитку, когнітивну недостатність 
різного ступеня вираження, затримку росту. Окрім 
цього, у пацієнтів із даним синдромом найбільш 
частою з вроджених вад розвитку є вади серця, 
шлунково-кишкового тракту, а також, високий ри-
зик виникнення гематологічних, ендокринних та 
неврологічних захворювань протягом життя [1].

На світовому рівні були проведені чисельні до-
слідження частоти СД у популяціях різних країн. 
На основі результатів бази даних EUROCAT часто-
та СД за період 2018-2019 рр. у країнах Європей-
ського союзу в середньому становила 25 на 10000, 
з них: серед живонароджених – 9,26, мертвонаро-
джених – 0,52, перерваних вагітностей – 29,9 на 
10000 [4]. Дані центру медичної статистики МОЗ 
України повідомляють, що за період 2018-2020 рр. 
було діагностовано 772 випадків СД (8,5 на 10000) 

в Україні, з них серед мертвонароджених – 3 ви-
падки (0,1 на 10000) [5]. 

Діагностика СД все частіше переходить від 
постнатального до встановлення пренатально-
го діагнозу. Методи пренатальної діагностики, 
включаючи неінвазивні та інвазивні, дозволяють 
визначити групу високого ризику та підтвердити 
діагноз з подальшим вирішенням питання щодо 
пролонгування вагітності з урахуванням рішення 
сім'ї. Так, за даними іноземних джерел перериван-
ня вагітності у США зросло до 30 % серед прена-
тально виявлених випадків. У 2010 р. це призвело 
до зниження чисельності СД у популяції до 19% 
[2]. В Україні частка перерваних вагітностей у 
2015 р. становила 5 % [3].

В Україні за останні роки є недостатньо ін-
формації щодо кількості перерваних вагітностей 
з підтвердженим у пренатальному періоді СД. Це 
створює певні обмеження в аналізі ефективності 
пренатальної діагностики та визначенні її впливу 
на динаміку показників синдрому Дауна у попу-
ляції. Така статистика може бути корисною у ви-
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Резюме
В статті представлений аналіз випадків живонародження та переривання вагітностей із підтвердженим 

синдромом Дауна (СД) у м. Київ за 2018-2020 рр. За даний період у місті Київ народилося 86 дітей із СД, що 
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гітності за бажанням жінки. Аналіз випадків переривання вагітності за період 2018-2020 рр. свідчить про 
тенденцію збільшення кількості перерваних вагітностей. Показник переривання вагітностей із СД у м. Київ 
становив 40 % у 2018 р, у 2019 – 52 %, а у 2020 р – 67 %. та досягнув позначки західноєвропейського. Високий 
показник перерваних вагітностей корелює зі зниженням випадків народження дітей із СД за даний період. Дані 
свідчать про збільшення проінформованості населення щодо спадкової патології, збільшення звернень до ліка-
ря-генетика та підвищення ефективності пренатальної діагностики. 

За період 2018-2020 рр. відмічається зростання показників охоплення населення медико-генетичним консуль-
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кові маркери хромосомної патології у плода на УЗД. Встановлено, що дана патологія зустрічається у матерів 
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дів пренатальної діагностики у всіх вікових групах.
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тей із підтвердженим СД на загальнодержавному рівні.
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рішенні програми пренатального тестування та 
раціональному розподілі фінансових ресурсів у 
даній галузі.

Мета дослідження
У даній статті ми наводимо статистичні дані 

випадків живонародження, мертвонародження та 
перерваних вагітностей із СД у м. Києві за період 
2018-2020 рр. з аналізом ефективності пренаталь-
ної діагностики.

Завдання роботи:
- аналіз клініко-лабораторних даних пре- та по-

стнатального періоду випадків із СД;
- аналіз випадків живонародження, мертвонаро-

дження та переривання вагітностей із СД у м. Київ;
- проведення кореляції між випадками СД на 

пренатальному етапі та кількості народжених з да-
ною патологією у м. Києві за період 2018-2020 рр.

Матеріал та методи дослідження
Робота виконана на базі СМГЦ НДСЛ «ОХМАТ-

ДИТ» МОЗ України. За період 2018-2020 рр. про-
ведено медико-генетичне консультування (МГК) 
86 сім'ям, у яких народилась дитина із синдромом 
Дауна (м. Київ). 

Методи дослідження: клініко-генеалогіч-
ний; пренатальна інвазивна діагностика (біопсія 
хоріону, біопсія плаценти, амніоцентез), інстру-
ментальні методи (УЗД, ехокардіографія), ци-
тогенетичний метод за стандартною методикою 
(G-метод диференційного фарбування хромосом).

Результати дослідження та їх обговорення
За період 2018-2020 рр. у м. Київ народилося 86 

дітей із СД, що відповідає показнику частоти 8,6 на 
10000 живонароджених. З урахуванням випадків СД, 
які були перервані під час вагітності, показник час-
тоти становив би 18,5 на 10000 живонароджених. За 
даними центру медичної статистики МОЗ України 
не зафіксовано жодного випадку мертвонародження 
із СД у м. Київ за період 2018-2020 рр. [5].

Аналіз випадків переривання вагітності за пе-
ріод 2018-2020 рр. свідчить про тенденцію збіль-
шення кількості перерваних вагітностей. Так, у 
2018 р. показник переривання вагітності становив 
40 %, у 2019 р. – 52 %, а у 2020 р. – 67 %. Показник 
переривання вагітностей із СД у м. Київ за 2020 
р. перевищив західноєвропейський, який за період 
2011-2015 рр. становив 62 % [3]. Такі дані коре-
люють зі зниженням випадків народження дітей із 
СД за період 2018-2020 рр. (табл. 1, рис. 1). 

Проведено оцінку питомої ваги СД серед іншої 
хромосомної патології при проведенні МГК за 2018-

2020 рр. Частка синдрому Дауна серед хромосомної 
патології мала тенденцію до зниження (табл. 2).
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Таблиця 1

Характеристика показників частоти СД серед живонароджених дітей 
у м. Київ, 2018-2020 рр.

Роки
Загальна к-ть серед 
живонароджених та 

перерваних

Живонароджених 
дітей (к-ть)

Частота серед живо-
народжених на 10 000

Перерваних вагітнос-
тей (к-ть)

2018 60 36 10,4 24
2019 61 29 8,9 32
2020 63 21 6,5 42

Рис. 1. Частота живонароджених дітей та перерваних вагітностей із СД на 10000 
у м. Київ за 2019-2020 рр.

Таблиця 2

Характеристика питомої ваги СД серед живонароджених дітей 
серед іншої хромосомної патологієї за 2018-2020 рр.

Роки Питома вага, %
2018 87
2019 76
2020 69
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Аналіз цитогенетичних варіантів дітей із CД у м. Києві 
за 2018-2020 рр. показав, що більшу частину займають варі-
анти повної трисомії хромосоми 21 (96 %); робертсонівська 
транслокація склала 4 %; мозаїчні форми були відсутні. 

Проаналізовано вікову структуру батьків дітей із 

СД. Дослідженням встановлено, що дана патологія 
зустрічається у матерів будь-якого віку, а не лише 
у жінок старших за 35 років, що зумовлено більш 
частим використанням пренатального тестування у 
даній віковій групі (табл. 3).

Батькам пробанда з СД рекомендовано проведення 
каріотипування для виключення збалансованих хромо-
сомних перебудов та розрахунку генетичного ризику.

У ході дослідження вважали за доцільне провес-
ти аналіз розподілу пробандів за статтю. Отримані 
дані свідчать, що більшість діагностованих постна-
тально випадків трисомії хромосоми 21 мають чо-

ловічу стать – 59 %, що співзвучно з даними інших 
авторів.

Показники охоплення МГК вагітних, які народи-
ли дітей з СД у терміні гестації до 22 тижня за пе-
ріод дослідження свідчать, що кількість проведених 
генетичних консультувань на ранніх термінах вагіт-
ності зросла (табл. 4).

Проведено оцінку даних щодо скерування вагіт-
них м. Київ з випадками СД на інвазивну пренаталь-
ну діагностику, які увійшли до групи ризику за ре-
зультатами комбінованого пренатального скринінгу 
або мали діагностовані вроджені вади або ультраз-
вукові маркери хромосомної патології у плода на 
УЗД. За період дослідження кількість направлень та 
проведень інвазивних втручань з метою встановлен-
ня каріотипу плода зросла з 45 % у 2018 р. до 67 % 
у 2020 р. За вказаний період не було випадків на-
родження дітей із СД, що був діагностований до 22 
тижнів гестації (відмова від переривання та свідоме 
народження).

Серед основних причин ранньої смертності у ди-
тячому віці у пацієнтів із СД є вроджені вади серця 
(55 % від загальної кількості вад). За нашими дани-
ми, у структурі вад серцево-судинної системи у про-
бандів домінуючі позиції займали дефект міжперед-
сердної перетинки (39 %), стеноз легеневої артерії 
(14 %), коарктація аорти (14 %). Хірургічна корекція 
дозволяє зменшити рівень смертності дітей від ВВС 

у ранньому віці.

Висновки
Результати дослідження демонструють змен-

шення випадків народження дітей із СД у м. Київ 
за 2018-2020 рр., що пов’язано зі збільшенням кіль-
кості випадків переривання вагітності при підтвер-
дженні даного синдрому пренатально. Дані свідчать 
про збільшення поінформованості населення щодо 
вродженої та спадкової патології, частоти звернень 
до лікаря-генетика та підвищення ефективності пре-
натальної діагностики.

Перспективою подальших досліджень є 
проведення аналізу випадків живонародження та пе-
реривання вагітностей із підтвердженим СД на за-
гальнодержавному рівні.

Конфлікт інтересів. Відсутній.

Джерела фінансування. Самофінансування.
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Таблиця 4

Таблиця 3

Вікова структура батьків дітей з СД за 2018-2020 рр.

Вік матері, роки Частка, % Вік батька, роки Частка, %
До 18 1 До 40 69
18-35 53 Старше 40 31

Старше 35 46 - -

Показник охоплення МГК вагітних, які народили дітей з СД, за 2018-2020 рр.

Роки Пройшли МГК до 22 тижня гестації 
(%)

2018 48
2019 63
2020 77
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Резюме. В статье представлен анализ случа-
ев живорождения и прерывания беременностей с 
подтвержденным синдромом Дауна (СД) в г. Киеве за 
2018-2020 гг. За данный период в 

г. Киеве родилось 86 детей с СД, что соответ-
ствует среднему показателю частоты 8,6 на 10000 
живорожденных. Частота рождения детей с СД сни-
зилась с 10,4 за 2018 г. до 6,5 за 2020 г. на 10000 
живорожденных. Доля пробандов мужского пола состав-
ляет 59 %, а женского – 41 %. Своевременное выявление 
СД среди живорожденных позволяет проводить хирур-
гическую коррекцию при наличии врожденных пороков 
развития и уменьшить уровень смертности в раннем 
детском возрасте.

Диагностика СД на пренатальном этапе позволяет 
решать вопрос о прерывании беременности по желанию 
женщины. Анализ случаев прерывания беременности 
за период 2018-2020 гг. свидетельствует о тенденции 
увеличения количества прерванных беременностей. 
Показатель прерывания беременностей с СД в г. Киеве 
составлял 40 % в 2018 г., в 2019 – 52 %, а в 2020 г. – 
67 %. и достиг отметки западноевропейского. Высокий 
показатель прерванных беременностей коррелирует со 
снижением случаев рождения детей с СД за данный 
период. Данные свидетельствуют об увеличении осве-
домленности населения о наследственной патологии, 
увеличение обращений к врачу-генетику и повышения 
эффективности пренатальной диагностики.

За период 2018-2020 гг. отмечается рост показате-
лей охвата медико-генетического консультирования и 
инвазивных вмешательств с целью установления карио-
типа плода у женщин, вошедших в группу риска по ре-
зультатам комбинированного пренатального скрининга 
или наличия диагностированых врождённых пороков 
или ультразвуковых маркеров хромосомной патологии 
у плода на УЗИ. Установлено, что данная патология 
встречается у матерей всех возрастов, а не только у жен-
щин старше 35 лет, что указывает на целесообразность 
более широкого использования методов пренатальной 
диагностики во всех возрастных группах.

Представленные статистические данные могут быть 
полезны в решении вопросов внедрения программы 
пренатального тестирования и рационального распре-
деления финансовых ресурсов в сфере пренатальной 
диагностики. Перспективой дальнейших исследований 
является проведение анализа случаев живорождения и 
прерывания беременностей с подтвержденным СД на 
общегосударственном уровне.

Ключевые слова: синдром Дауна; пренатальная 
диагностика; медико-генетическое консультирование; 
кариотип.
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Summary. The article presents an analysis of live 
births and abortions with confirmed Down syndrome (DS) 
in Kyiv in 2018-2020. During this period, 86 children with 
DS were born in Kyiv, which corresponds to an average 
frequency of 8.6 per 10,000 live births. The frequency of 
births of children with DS decreased from 10.4 in 2018 to 
6.5 in 2020 per 10,000 live births. The percentage of male 
probands is 59 %, and female – 41 %. Timely diagnosis 
of DS in live births allows for surgical correction in the 
presence of congenital malformations and reduce mortality 
in early childhood. 

Diagnosis of DS at the prenatal stage allows doctors 
to make decision on abortion at the request of the woman. 
The analysis of cases of abortions for the period 2018-
2020 shows a tendency to increase the number of aborted 
pregnancies. The rate of abortions with DS in Kyiv was 40 
% in 2018, in 2019 – 52 %, and in 2020 – 67 %. and reached 
the mark of Western Europe. The high rate of aborted 
pregnancies correlates with a decrease in the number of 
births of children with DS during this period. The data show 
an increase in public awareness of hereditary pathology, an 
increase in referrals to a geneticist and an increase in the 
effectiveness of prenatal diagnosis.

During the period: 2018-2020, there is an increase 
in medical coverage; genetic counseling; and invasive 
interventions to establish the karyotype in high risk women 
who were included in the high risk group for a result of 
combined prenatal screening or had been diagnosed with 
birth defects or have ultrasound markers of chromosomal 
pathology. It is established that this pathology occurs in 
mothers of any age, not only in women over 35 years, which 
indicates the feasibility of mass use of prenatal diagnosis 
in all age groups.

The presented statistical data makes the case to use 
prenatal testing and how to rationally distribution financial 
resources. The prospect of further research is to analyze 
cases of live births and abortions with confirmed DS at the 
national level.

Key words: Down Syndrome; Prenatal Diagnosis; 
Medical and Genetic Counseling; Karyotype.
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