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Ðåöèäèâí³ ³íôåêö³¿ ó ä³òåé ç õðîìîñîìíèìè àíîìàë³ÿ-
ìè ïîâ‘ÿçàí³ ç àíàòîì³÷íèìè îñîáëèâîñòÿìè âåðõí³õ 
äèõàëüíèõ øëÿõ³â òà íåðâîâî-ì’ÿçîâèìè ðîçëàäàìè, 
îäíàê ³ìóíîëîã³÷í³ â³äõèëåííÿ ìîæóòü òàêîæ ï³ä-
âèùóâàòè ñïðèéíÿòëèâ³ñòü äî ³íôåêö³é. Ó ñòàòò³ 
ïðîâåäåíî àíàë³ç äîñë³äæåíü ñòàíó ³ìóí³òåòó ä³òåé 
ç õðîìîñîìíèìè àíîìàë³ÿìè. Çà êëþ÷îâèìè ñëîâàìè 
çä³éñíåíî íàóêîâèé ïîøóê ó ì³æíàðîäíèõ áàçàõ äà-
íèõ OMIM, Scopus ³ PubMed. Ïðè ³ìóíîëîã³÷íîìó 
îáñòåæåíí³ ó ä³òåé ³ç ñèíäðîìàìè Äàóíà, äåëåö³¿ 
22q11.2, Í³éìåãåí, Ëó¿-Áàð, Òåðíåðà, Âîëüôà-Ã³ðø-
õîðíà, ßêîáñåíà, CHARGE, Êîðíåë³¿ äå Ëàíãå âèÿâ-
ëåíî ³ìóíîäåô³öèò, ÿêèé ïðîÿâëÿºòüñÿ çì³íàìè êë³-
òèííîãî ³ìóí³òåòó òà ã³ïîãàììàãëîáóë³íåì³ºþ. Ó
ñòàòò³ âèñâ³òëåíî ïàòîãåíåòè÷í³ ìåõàí³çìè âèíèê-
íåííÿ ³ìóíîëîã³÷íèõ â³äõèëåíü ó ä³òåé ç õðîìîñîìíèìè 
àíîìàë³ÿìè. Íàãîëîøåíî, ùî ï³ä ÷àñ ñêðèí³íãó íîâî-
íàðîäæåíèõ íà âàæê³ êîìá³íîâàí³ ³ìóíîäåô³öèòè ó
ä³òåé ç õðîìîñîìíèìè àíîìàë³ÿìè âèÿâëÿºòüñÿ Ò-êë³-
òèííà ë³ìôîïåí³ÿ, òîìó âîíè âõîäÿòü äî ãðóïè âèñî-
êîãî ðèçèêó âèíèêíåííÿ ³ìóíîäåô³öèòó. Ðàííÿ ä³àãíîñ-
òèêà õðîìîñîìíèõ çàõâîðþâàíü äîçâîëèòü âèçíà÷èòè 
ãëèáèíó ³ìóíîëîã³÷íèõ ïîðóøåíü, çä³éñíèòè ¿õ ñâîº÷àñíó 
êîðåêö³þ, çàïîá³ãòè ³íôåêö³éíèì óñêëàäíåííÿì òà ïî-
ë³ïøèòè ÿê³ñòü æèòòÿ ä³òåé. 

Êëþ÷îâ³ ñëîâà: õðîìîñîìí³ àíîìàë³¿, ³ìóíîäåô³öèò, ðå-
öèäèâí³ ³íôåêöèè, ñêðèí³íã íîâîíàðîäæåíèõ.

Âñòóï. Õðîìîñîìí³ àíîìàë³¿ º îäíîþ ç ÷àñòèõ 
ïðè÷èí çàõâîðþâàíîñò³ òà ñìåðòíîñò³ íåìîâëÿò. 
Ñïåêòð õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é º íàäçâè÷àéíî 
øèðîêèì. Ï³ä ÷àñ öèòîãåíåòè÷íî¿ ä³àãíîñòèêè 
âèÿâëÿþòü ê³ëüê³ñí³ àáåðàö³¿ (íàéá³ëüø ÷àñòî – 
òðèñîì³¿ çà 21, 13, 18 õðîìîñîìàìè, àíåóïëî¿ä³¿ 
ñòàòåâèõ õðîìîñîì) òà ð³çí³ ñòðóêòóðí³ 
ïîðóøåííÿ õðîìîñîì (äóïë³êàö³¿ òà äåëåö³¿) â 
êàð³îòèï³. Õðîìîñîìí³ àíîìàë³¿ ó ä³òåé êë³í³÷íî 
ïðîÿâëÿþòüñÿ ìíîæèííèìè âðîäæåíèìè âàäà-

ìè ðîçâèòêó, ðîçóìîâîþ â³äñòàë³ñòþ, ³ìóíîäå-
ô³öèòîì òà ÷àñòî ï³äâèùåíîþ ñïðèéíÿòëèâ³ñ-
òþ äî ðåöèäèâíèõ ðåñï³ðàòîðíèõ ³íôåêö³é (Nus-
sbaum et al, 1999). 

Ãåíåòè÷íî äåòåðì³íîâàí³ ³ìóíîäåô³öèòè ìî-
æóòü áóòè ñàìîñò³éíèìè çàõâîðþâàííÿìè ³ â³ä-
íîñèòèñÿ äî ïåðâèííèõ ³ìóíîäåô³öèò³â (Ï²Ä, 
àíãë. PID àáî inborn errors of immunity), àáî 
ñèìïòîìîì õðîìîñîìíîãî ðîçëàäó ³ç ïîë³ñèñ-
òåìíèì óðàæåííÿì (Picard et al, 2011). Óâàãà
ïðàêòè÷íèõ ë³êàð³â çäåá³ëüøîãî çâåðíåíà íà 
ìíîæèíí³ âðîäæåí³ âàäè ðîçâèòêó ó ä³òåé ³ç 
õðîìîñîìíèìè ðîçëàäàìè, à ³ìóíîëîã³÷íå îá-
ñòåæåííÿ íå ïðîâîäèòüñÿ. Ó áàãàòüîõ âèïàäêàõ 
ðåöèäèâí³ ³íôåêö³¿ ïîâ’ÿçóþòü ç àíàòîì³÷íèìè 
îñîáëèâîñòÿìè âåðõí³õ äèõàëüíèõ øëÿõ³â àáî 
íåðâîâî-ì’ÿçîâèìè ðîçëàäàìè ó ä³òåé, ïðîòå 
çíà÷íà ÷àñòèíà ä³òåé òàêîæ ìàº äåô³öèò àíòè-
ò³ë, ùî âèìàãàº ñâîº÷àñíîãî âèÿâëåííÿ òà ñïå-
öèô³÷íîãî ë³êóâàííÿ (Schatorjé et al, 2016; 
Marsh et al, 2021).

Ïðè÷èíîþ ³ìóíîäåô³öèòó ìîæå áóòè äåëå-
ö³ÿ ãåí³â, âàæëèâèõ äëÿ ôóíêö³îíóâàííÿ ³ìóí-
íî¿ ñèñòåìè. Âñòàíîâëåíî, ùî äåëåö³¿ 4p, 14q,
17p, 22q òà 18q õðîìîñîì ïðèçâîäÿòü äî çíè-
æåííÿ ïðîäóêö³¿ ³ìóíîãëîáóë³íó (Ig) A (Cruz 
et al, 2009; Ming et al, 2014). Ñïîíòàíí³ àáî 
³íäóêîâàí³ ìóòàö³¿ âïëèâàþòü íà á³ëêè, ÿê³ 
â³ä³ãðàþòü êëþ÷îâó ðîëü ó äèôåðåíö³þâàíí³ ³ 
ôóíêö³îíóâàíí³ êë³òèí ³ìóííî¿ òà ³íøèõ ñèñ-
òåì (Ming et al, 2014; Boyarchuk et al, 2018). 

Ó ðÿä³ ðîá³ò ïîêàçàíî, ùî ìíîæèíí³ âðîä-
æåí³ âàäè ðîçâèòêó îðãàí³â ³ ñèñòåì, ïîâ’ÿ-
çàí³ ç ðîáîòîþ ³ìóííî¿ ñèñòåìè ó ä³òåé ç õðî-
ìîñîìíèìè àíîìàë³ÿìè, â³ä³ãðàþòü âàæëèâó 
ðîëü ó âèíèêíåíí³ ³ìóíîäåô³öèòó (Mahmoud 
et al, 2005; Cruz et al, 2009; Marsh et al, 2021). 
Àíîìàë³¿ ðîçâèòêó ê³ñòîê âïëèâàþòü íà ñòðî-
ìó ê³ñòêîâîãî ìîçêó ³ äèôåðåíö³àö³þ ³ìóííèõ 
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Àíîìàë³¿ ê³ëüêîñò³ ³ ñòðóêòóðè õðîìîñîì, àñîö³éîâàí³ ç ³ìóíîäåô³öèòîì

êë³òèí. Ïðè àíîìàë³ÿõ ðîçâèòêó âèëî÷êîâî¿ çà-
ëîçè çìåíøóºòüñÿ ê³ëüê³ñòü òèìîöèò³â, ïîðó-
øóºòüñÿ àíòèãåííåçàëåæíà äèôåðåíö³àö³ÿ Ò-
ë³ìôîöèò³â. Ïîðóøåííÿ ïðîë³ôåðàö³¿ ³ äèôå-
ðåíö³¿ ë³ìôîöèò³â ïðèçâîäèòü äî çíèæåííÿ ¿õ 
ê³ëüêîñò³ ³ ñïåöèô³÷íî¿ â³äïîâ³ä³ íà àíòèãåíè 
(Ming et al, 2014; Ming et al, 2017).

V(D)J-ðåêîìá³íàö³ÿ ðàçîì ³ç ñîìàòè÷íèì 
ã³ïåðìóòàãåíåçîì ë³ìôîöèò³â ôîðìóº àäàïòèâ-
íó ³ìóííó â³äïîâ³äü – ìîæëèâ³ñòü T- òà B-ë³ì-
ôîöèò³â çàïàì’ÿòîâóâàòè òà àêòèâíî ðåàãóâàòè
íà ïàòîãåíí³ ì³êðîîðãàí³çìè (Eugene et al, 
2015). Ó ïðîöåñ³ äèôåðåíö³àö³¿ â òèìóñ³ íà 
Ò-ë³ìôîöèòàõ ç’ÿâëÿþòüñÿ Ò-êë³òèíí³ ðåöåï-
òîðè (TCR), ÿê³ ðîçï³çíàþòü àíòèãåíè, ïðè-
ºäíàí³ äî á³ëê³â ãîëîâíîãî êîìïëåêñó ã³ñòîñó-
ì³ñíîñò³, à Â-ë³ìôîöèòè îòðèìóþòü çäàòí³ñòü 
ïðîäóêóâàòè ³ìóíîãëîáóë³íè (Schatz et al, 2011).

Ãåíè, ÿê³ êîäóþòü ³ìóíîãëîáóë³íè òà T-êë³-
òèí³ ðåöåïòîðè, ïåðåáóâàþòü ó âèãëÿä³ ñåãìåí-
ò³â ³ â ïðîöåñ³ ðåêîìá³íàö³¿ (â³ä àíãë. recombi-
nation àáî rearrangement) â ³ìóíîêîìïåòåíòí³é 
êë³òèí³ ïåðåãðóïîâóþòüñÿ ó ôóíêö³îíàëüí³ ãå-
íè. Ìîëåêóëÿðíèé ìåõàí³çì ðåêîìá³íàö³¿ ëî-
êóñ³â ³ìóíîãëîáóë³í³â ³ T-êë³òèíèõ ðåöåïòîð³â 
³äåíòè÷íèé (Proudhon et al, 2015). 

Âàæê³ é ëåãê³ ëàíöþãè ³ìóíîãëîáóë³í³â êî-
äóþòüñÿ òðüîìà ëîêóñàìè (êëàñòåðàìè) ãåí³â: 
äâîìà ëîêóñàìè – � ³ � ëåãêèõ ëàíöþã³â (22 
³ 2 õðîìîñîìà) ³ ëîêóñîì Í âàæêèõ ëàíöþã³â 
(14 õðîìîñîìà) (Chi et al, 2020). Ðåêîìá³íàö³ÿ 
â³äáóâàºòüñÿ ïî ñèãíàëüíèõ ïîñë³äîâíîñòÿõ 
ÄÍÊ ðåêîìá³íàö³¿ (àíãë. recombination signal 
sequence, RSS), ÿê³ ðîçï³çíàþòüñÿ ïåâíèìè á³ë-
êàìè. Ñïî÷àòêó â³äáóâàºòüñÿ ðåêîìá³íàö³ÿ âàæ-
êîãî ëàíöþãà, äàë³ – ðåêîìá³íàö³ÿ ëåãêèõ ëàí-
öþã³â (Ru et al, 2015). 

Ëîêóñ ãåí³â âàæêèõ ëàíöþã³â óòâîðåíèé ³ç 
÷îòèðüîõ ãðóï ãåíåòè÷íèõ ñåãìåíò³â: V, D, J ³ 
C. Ó ïðîöåñ³ V(D)J-ðåêîìá³íàö³¿ ðåêîìá³íàçè 
ó âèïàäêîâîìó ïîðÿäêó âèáèðàþòü ³ ç’ºäíóþòü 
ãåíí³ ñåãìåíòè ïî îäíîìó ³ç êîæíî¿ ãðóïè. 
Îäèí âèïàäêîâèé D-ñåãìåíò ç’ºäíóºòüñÿ ç âè-
ïàäêîâèì J-ñåãìåíòîì (ä³ëÿíêà ì³æ íèìè âè-
ð³çàºòüñÿ), äî íèõ ïðèºäíóºòüñÿ îäèí ³ç V-
ñåãìåíò³â. Àíàëîã³÷íî äëÿ ëåãêîãî ëàíöþãà 
îá’ºäíóþòüñÿ îäèí V- ç îäíèì ³ç J-ñåãìåíò³â. 
Ñïî÷àòêó íóêëåàçè RAG1/RAG2 ðîáëÿòü çà-
õèùåí³ øïèëüêàìè äâîëàíöþãîâ³ ðîçðèâè â ä³-
ëÿíö³ RSS. Äàë³ íóêëåàçà Artemis çð³çàº øïèëü-

êè ³ óòâîðåí³ ê³íö³ ç’ºäíóþòüñÿ çà äîïîìîãîþ 
ñèñòåìè ðåïàðàö³¿ äâîëàíöþãîâèõ ðîçðèâ³â 
NHEJ (non homologous end joining). Á³ëêè 
ATM ³ NBS1 äåòåêòóþòü äâîëàíöþãîâ³ ðîçðè-
âè ÄÍÊ. Ïåðåä îñòàòî÷íèì ç’ºäíàííÿì ÄÍÊ 
ñïåö³àë³çîâàíà ÄÍÊ-ïîë³ìåðàçà âñòàâëÿº äî-
äàòêîâ³ íóêëåîòèäè. Âåñü ïðîöåñ ðåêîìá³íàö³¿ 
çàáåçïå÷óºòüñÿ V(D)J-ðåêîìá³íàö³éíèì êîìï-
ëåêñîì: ñóêóïí³ñòþ á³ëê³â RAG1, RAG2, ÄÍÊ-
çàëåæíîþ ïðîòå¿íê³íàçîþ, ÄÍÊ-ë³ãàçàìè IV, 
TdT, HMG1/2 ³ Ku70/Ku80 (Ru et al, 2015;
Chi et al, 2020). 

Ï³ñëÿ ðåêîìá³íàö³¿ àêòèâóºòüñÿ òðàíñêðèï-
ö³ÿ, çàéâ³ ñïåéñåðè òà ³íòðîíè êîíñòàíòíî¿ 
÷àñòèíè øëÿõîì ñïëàéñèíãó âèäàëÿþòüñÿ ç
ìÐÍÊ. Âèð³çàí³ ä³ëÿíêè çàìèêàþòüñÿ, óòâîðþ-
þ÷è ðåêîìá³íàö³éí³ ê³ëüöÿ êàïïà-äåëåö³éíîãî 
åëåìåíòà (àíãë. K-deleting recombination exci-
sion circles, ÊREC). Çð³ëà ìîëåêóëà ÐÍÊ åêñ-
ïîðòóºòüñÿ ç ÿäðà â öèòîïëàçìó, äå âîíà òðàíñ-
ëþºòüñÿ íà ðèáîñîì³ ó ïîñë³äîâí³ñòü àì³íî-
êèñëîò. Äàë³ â³äáóâàºòüñÿ ñï³ëüíèé çá³ð âàæ-
êîãî ëàíöþãà ç äâîìà ëåãêèìè ëàíöþãàìè 
³ìóíîãëîáóë³í³â (Baker et al, 2009).

TCR ñêëàäàºòüñÿ ³ç äâîõ ð³çíèõ ïîë³ïåïòèä-
íèõ ëàíöþã³â – � ³ � (àáî � ³ �). Ðåêîìá³íàö³ÿ 
ãåí³â, ÿê³ êîäóþòü Ò-êë³òèíí³ ðåöåïòîðè øëÿ-
õîì ñîìàòè÷íî¿ ðåêîìá³íàö³¿ (7 ³ 14 õðîìîñîìà), 
ïðîõîäèòü øëÿõîì òðüîõ ïîñë³äîâíèõ åòàï³â: 
ç’ºäíàííÿ D-J ñåãìåíò³â, ç’ºäíàííÿ V-DJ ñåã-
ìåíò³â, çá³ð ëàíöþãà (Wu et al, 2020). Ï³ñëÿ
çàâåðøåííÿ ðåêîìá³íàö³¿ � ³ � ëàíöþã³â ïðî-
õîäèòü ç÷èòóâàííÿ ìÐÍÊ, ïîáóäîâà á³ëê³â ³ 
åêñïðåñ³ÿ íà ìåìáðàíó Ò-êë³òèííèõ ðåöåïòî-
ð³â. Óòâîðåí³ â ïðîöåñ³ V(D)J ðåêîìá³íàö³¿ Ò-
ðåöåïòîðí³ åêñöèç³éí³ ê³ëüöÿ (àíãë. T-cell re-
ceptor excision circles, TREC) º ñòàá³ëüíèìè
ñòðóêòóðàìè ³ íå äóáëþþòüñÿ ï³ä ÷àñ ïîä³-
ëó ë³ìôîöèò³â ó ïðîöåñ³ ì³òîçó (Baker et al,
2009), òîìó ê³ëüê³ñòü TREC â êë³í³÷í³é ïðàê-
òèö³ º ìàðêåðîì ê³ëüêîñò³ Ò-ë³ìôîöèò³â (Ruud 
et al, 2014). 

Ïîðóøåííÿ V(D)J-ðåêîìá³íàö³¿ ïðèçâîäèòü 
äî ðîçâèòêó ³ìóíîäåô³öèòíèõ ñòàí³â. Ïðè òÿæ-
êèõ êîìá³íîâàíèõ ³ìóíîäåô³öèòàõ (ÒÊ²Ä, àíãë. 
SCID) â³äì³÷àºòüñÿ äóæå íèçüêèé ð³âåíü V(D)J
ðåêîìá³íàö³¿ â ëîêóñàõ ãåí³â, ÿê³ êîäóþòü ³ìó-
íîãëîáóë³íè ³ T-êë³òèíí³ ðåöåïòîðè. Ïðè ÒÊ²Ä 
ìóòàö³¿ ãåí³â ðîáëÿòü íåôóíêö³îíàëüíèì V(D)
J-ðåêîìá³íàö³éíèé êîìïëåêñ: RAG1, RAG2, ÄÍÊ-
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çàëåæíó ïðîòå¿íê³íàçó, ÄÍÊ-ë³ãàçè IV, TdT, 
HMG1/2 ³ Ku70/Ku80. Ñàìå ö³ ìîëåêóëÿðíî-
ãåíåòè÷í³ ìåõàí³çìè ïîðóøóþòü ïðîöåñ äè-
ôåðåíö³àö³¿ ³ äîçð³âàííÿ ë³ìôîöèò³â, ôîðìó-
âàííÿ àíòèãåí-ðîçï³çíàâàëüíèõ ä³ëÿíîê ³ìó-
íîãëîáóë³í³â ³ Ò-êë³òèííîãî ðåöåïòîðà (De 
Villartay et al, 2015). ²ìóíîëîã³÷í³ çì³íè ìî-
æóòü ïðîÿâëÿòèñÿ Ò- ³ Â-ë³ìôîïåí³ºþ, çíè-
æåííÿì òèòðó ñèðîâàòêîâèõ ³ìóíîãëîáóë³í³â ³ 
ïðîë³ôåðàòèâíî¿ ðåàêö³¿ ë³ìôîöèò³â íà ì³îãå-
íè in vitro (Kutlug et al, 2021).

Ó íîâîíàðîäæåíèõ ç ë³ìôîïåí³ºþ äåôåêòè 
áóäü-ÿêîãî ç ôàêòîð³â V(D)J-ðåêîìá³íàö³éíîãî 
êîìïëåêñó ïðîÿâëÿþòüñÿ çìåíøåííÿì TREC/
KREC (Dai, 2003), òîìó äëÿ íåîíàòàëüíîãî ñêðè-
í³íãó ÒÊ²Ä óñï³øíî çàñòîñîâóºòüñÿ âèçíà÷åí-
íÿ ìîëåêóë ÄÍÊ TREC/KREC â ñóõèõ ïëÿìàõ 
êðîâ³ ìåòîäîì ÏËÐ ó ðåæèì³ ðåàëüíîãî ÷àñó. 
Ïðè íàðîäæåíí³ äèòèíè ÿâí³ ôåíîòèïîâ³ îç-
íàêè ìîæóòü áóòè ñëàáî âèðàæåí³, òîìó íåî-
íàòàëüíèé ñêðèí³íã ÒÊ²Ä äàº ìîæëèâ³ñòü ä³àã-
íîñòóâàòè íå ò³ëüêè òÿæê³ ³ìóíîäåô³öèòè, àëå
é ñèíäðîìè ç ë³ìôîïåí³ºþ, ðîçøèðþþ÷è ìîæ-
ëèâîñò³ ä³àãíîñòèêè õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é 
(Mahmoud et al, 2005; Ming et al, 2008; Maura-
cher et al, 2017; Ming et al, 2017; Kobrynski, 2019). 

Ìåòà íàøîãî äîñë³äæåííÿ ïîëÿãàëà ó ïðî-
âåäåíí³ àíàë³çó íàóêîâèõ äæåðåë ³ óçàãàëüíåí-
í³ ðåçóëüòàò³â êë³í³÷íèõ îáñòåæåíü ä³òåé ç àíî-
ìàë³ÿìè õðîìîñîì òà ïîðóøåííÿìè ³ìóí³òåòó. 

Ñèíäðîì Äàóíà. Ñèíäðîì Äàóíà (ÑÄ, Òðè-
ñîì³ÿ 21 OMIM#190685) – íàéïîøèðåí³øå 
ñïàäêîâå çàõâîðþâàííÿ, ÿêå çóñòð³÷àºòüñÿ ïðè-
áëèçíî ó 1/700 íîâîíàðîäæåíèõ ä³òåé (McK-
usick-Nathans, 2013; Kong Xiao-Fei et al, 2020). 
Á³ëüø³ñòü ä³òåé ç ÑÄ (95 %) ìàþòü òðèñîì³þ 21 
õðîìîñîìè; ïðèáëèçíî 5 % ä³òåé – òðàíñëîêà-
ö³þ 21 õðîìîñîìè, ÷àñòî íà õðîìîñîìó 14 àáî 
15. Ó 2–4 % âèïàäê³â ó ä³òåé ñïîñòåð³ãàºòüñÿ 
ìîçà¿÷íà ôîðìà òðèñîì³¿ (Nussbaum et al, 1999).

Ó ä³òåé ³ç ÑÄ â³äì³÷àþòü êîãí³òèâí³ ïîðó-
øåííÿ ³ ìîâíó äèñôóíêö³þ, ñåíñîðíèé òà íåéðî-
ìîòîðíèé äåô³öèòè, íåâðîïàòîëîã³þ, âðîäæå-
í³ âàäè (Lockstone et al, 2007). Ìàëüôîðìàö³¿ 
ñåðöåâî-ñóäèííî¿ ñèñòåìè, äèõàëüíèõ øëÿõ³â, 
áóëüáàðí³ ïîðóøåííÿ ïîñëàáëþþòü ñëèçîâ³ 
áàð’ºðè ³ ïîñèëþþòü ñïðèéíÿòëèâ³ñòü äî ³í-
ôåêö³é. Ó ä³òåé ³ç ÑÄ íàäçâè÷àéíî ÷àñòî ñïî-
ñòåð³ãàºòüñÿ îáñòðóêö³ÿ äèõàëüíèõ øëÿõ³â ³
àïíîå. Ïðè÷èíîþ îáñòðóêö³¿ äèõàëüíèõ øëÿõ³â 

ìîæå áóòè ìàëüôîðìàö³ÿ ëèöüîâîãî ÷åðåïà òà 
ìàêðîãëîñ³ÿ ó ïîºäíàíí³ ç â³äíîñíî âåëèêèìè 
ìèãäàëèêàìè òà àäåíî¿äàìè. Àñï³ðàö³ÿ øëóí-
êîâîãî âì³ñòó ÷åðåç ãàñòðîåçîôàãàëüíèé ðåô-
ëþêñ ³ ã³ïîòîí³þ ì’ÿç³â ãëîòêè ó ä³òåé ³ç ÑÄ 
ñïðè÷èíÿº áðîíõîñïàçì òà çá³ëüøåííÿ ÷àñòî-
òè ³íôåêö³é íèæí³õ äèõàëüíèõ øëÿõ³â. Ñòåíîç 
çîâí³øíüîãî ñëóõîâîãî ïðîõîäó ³ âóçüêà ºâñ-
òàõ³ºâà òðóáà ñïðè÷èíÿþòü ÷àñò³ îòèòè, âòðàòó 
ñëóõó òà çàòðèìêó ðîçâèòêó ìîâëåííÿ (Anto-
narakis et al, 2020; Bloemers et al, 2010).

Xiao-Fei Kong ³ àâò. ó ñâîºìó äîñë³äæåíí³ 
(Xiao-Fei Kong et al, 2020) ïîâ³äîìëÿþòü, ùî 
íà 21 õðîìîñîì³ ðîçì³ùåí³ ÷îòèðè ãåíè ðåöåï-
òîð³â ³íòåðôåðîíó (IFN-R): IFNAR1, IFNAR2, 
IFNGR2, IL10RB. Ìóòàö³¿ ãåí³â ó öèõ ÷îòèðüîõ 
ëîêóñàõ ñïðèÿº ðîçâèòêîâ³ ó ä³òåé ³ç ÑÄ ³íôåê-
ö³éíèõ òà àóòî³ìóííèõ ïðîÿâ³â.

Ìóòàö³¿ â ãåí³ ITGB2 (integrin subunit beta 
2) âèêëèêàþòü àóòîñîìíî-ðåöåñèâíèé ðîçëàä 
ôóíêö³¿ íåéòðîô³ë³â, â³äîìèé ÿê äåô³öèò àäãå-
ç³¿ ëåéêîöèò³â (Cuadrado et al, 1996). Äåôåêòè 
âðîäæåíîãî ³ìóí³òåòó ïðåäñòàâëåí³ ïîðóøåí-
íÿì õåìîòàêñèñó íåéòðîô³ë³â. Ââàæàþòü, ùî 
ã³ïåðåêñïðåñ³ÿ ITGB2 òà SOD1 º êîìïåíñàö³-
ºþ íåäîñòàòíüî¿ ê³ëüêîñò³ ëåéêîöèò³â ó êðîâî-
îá³ãó ó ä³òåé ³ç ÑÄ òà îáóìîâëþº äåôåêòíèé 
ôàãîöèòîç (Antonarakis et al, 2020). 

Ðÿä äîñë³äíèê³â òðàêòóþòü çì³íè â ³ìóíí³é 
ñèñòåì³ ä³òåé ³ç ÑÄ ÿê ðàííº ñòàð³ííÿ ³ìóí-
íèõ êë³òèí òà äåô³öèò öèíêó (Cuadrado et al,
1996, Kerkel et al, 2010; Schatorjé et al, 2016; 
Xiao-Fei Kong et al, 2020). ×àñòî ð³âí³ ³ìóíî-
ëîã³÷íèõ ïîêàçíèê³â ó öèõ ä³òåé ïåðåáóâàþòü ó 
ä³àïàçîí³ íîðìè äëÿ äîðîñëèõ. Âíàñë³äîê ñòà-
ð³ííÿ â êë³òèíàõ ³ìóííî¿ ñèñòåìè, ïîâ’ÿçàíîãî 
ç íàäì³ðíîþ åêñïðåñ³ºþ RCAN1, àêòèâóºòüñÿ 
ìåõàí³çì çá³ëüøåííÿ àïîïòîçó, ùî ìîæå îáó-
ìîâëþâàòè ë³ìôîïåí³þ òà ³ìóííó äèñôóíêö³þ 
(Xiao-Fei Kong et al, 2020).

Îáñòåæåííÿ ä³òåé ³ç ÑÄ ïîêàçàëè, ùî â 
³ìóíîãðàì³ âèçíà÷àºòüñÿ ë³ìôîïåí³ÿ (Kusters et 
al, 2009; Ram, 2011; Schatorjé et al, 2016). Ë³ì-
ôîïåí³ÿ ³ íåäîñòàòí³ñòü ïðåçåíòàö³¿ TCR íà
ïîâåðõí³ Ò-ë³ìôîöèò³â ï³äòâåðäæóºòüñÿ çíè-
æåííÿì ð³âíÿ ÒRÅÑ. Ó äâîõ äîñë³äæåííÿõ â³ä-
ì³÷åíî, ùî ïîêàçíèêè TREC/KREC ó ä³òåé ç
ÑÄ ïîð³âíÿíî ç êîíòðîëüíîþ ãðóïîþ áóëè 
çíèæåí³; ñïîñòåð³ãàëàñÿ ñèëüíà íåãàòèâíà êî-
ðåëÿö³ÿ ç â³êîì (Roat et al, 2008; Ruud et al, 2014;
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Àíîìàë³¿ ê³ëüêîñò³ ³ ñòðóêòóðè õðîìîñîì, àñîö³éîâàí³ ç ³ìóíîäåô³öèòîì

Kobrynski, 2019). Ó ä³òåé ³ç ÑÄ çíèæåíèé âì³ñò
öèðêóëþþ÷èõ Â-ë³ìôîöèò³â, ã³ïîãàììàãëîáó-
ë³íåì³ÿ, ùî ïðîÿâëÿºòüñÿ çíèæåííÿì ð³âíÿ 
ñèðîâàòêîâèõ Ig A ³ íîðìàëüíèì ð³âíåì IgG 
(Ram, 2011). ²ìóííà íåäîñòàòí³ñòü ó ä³òåé ³ç 
ÑÄ ïðîÿâëÿºòüñÿ çíèæåííÿì ïðîë³ôåðàòèâíî¿ 
â³äïîâ³ä³ Ò-ë³ìôîöèò³â íà ì³òîãåíè (ô³òîãåìà-
ãëþòèí³í) in vitro (Cruz et al, 2009).

Ñèíäðîì äåëåö³³ 22q11.2. Ñèíäðîì äåëåö³¿ 
22q11.2 îõîïëþº ôåíîòèïè, ðàí³øå îïèñàí³ ÿê 
ñèíäðîì Ä³ Äæîðäæ³ (OMIM#188400), âåëî-
êàðä³î-ôàö³àëüíèé ñèíäðîì (OMIM#192430), 
ñèíäðîì êîíîòðóíêàëüíèõ âàä òà àíîìàë³é 
îáëè÷÷ÿ (OMIM#217095), äåÿê³ âèïàäêè àóòî-
ñîìíî-äîì³íàíòíîãî ñèíäðîìó Opitz G/BBB 
(OMIM#145410) òà êàðä³îôàö³àëüíèé ñèíäðîì
Êàéëåðà (OMIM#217095) (McDonald-McGinn 
et al, 2015; Boyarchuk et al, 2019). Ó äàíèé 
÷àñ ñèíäðîì äåëåö³¿ 22q11.2 ââàæàºòüñÿ íàé-
ïîøèðåí³øîþ ìóòàö³ºþ â ëþäñüêîìó ãåíî-
ì³ (Cruz et al, 2009; Ming et al, 2017). Ñåðåä 
õðîìîñîìíèõ ïîðóøåíü, ùî ñóïðîâîäæóþòüñÿ 
âðîäæåíèìè âàäàìè ñåðöÿ, öÿ ìóòàö³ÿ çà 
÷àñòîòîþ ïîñòóïàºòüñÿ ëèøå ÑÄ. Äîñë³äæåí-
íÿ, ïðîâåäåí³ â çàõ³äíîìó ðåã³îí³ Óêðà¿íè, òà-
êîæ ïîêàçàëè âèñîêó ÷àñòîòó ñèíäðîìó äåëåö³¿ 
22q11.2 (Boyarchuk et al, 2019). 

Õðîìîñîìíèé ðåã³îí 22q11.2 ìàº õðîìî-
ñîìîñïåöèô³÷í³ ïîâòîðè àáî ñåãìåíòí³ äóïë³-
êàö³¿ ³ íàéá³ëüø ñõèëüíèé äî ïåðåáóäîâ (Gold-
muntz, 2020). Íåçâàæàþ÷è íà ïîøèðåí³ñòü, 
ñèíäðîì äåëåö³¿ 22q11.2 ÷àñòî çàëèøàºòüñÿ 
íåä³àãíîñòîâàíèì, òàê ÿê éîãî îçíàêè ìîæóòü 
áóòè ñëàáî âèðàæåí³. ²ñíóº âåëè÷åçíà ê³ëüê³ñòü 
âàð³àíò³â ïðîÿâ³â ñèíäðîìó äåëåö³¿ 22q11.2 íà-
â³òü ñåðåä ÷ëåí³â îäí³º¿ ðîäèíè ³ â áëèçíþê³â 
(McDonald-McGinn et al, 2015). Ó 90 % ä³òåé 
ñèíäðîì äåëåö³¿ 22q11.2 âèíèêàº de novo. Ó
ðåøòè 10 % âèïàäê³â ñèíäðîì äåëåö³¿ 22q11.2 
º ó îäíîãî ç áàòüê³â, êë³í³÷íî íå ïðîÿâëÿºòüñÿ, 
àëå ïåðåäàºòüñÿ ó ñïàäîê äèòèí³. Ó ð³äê³ñíèõ 
âèïàäêàõ ñèíäðîì äåëåö³¿ 22q11.2 – çáàëàíñî-
âàíà òðàíñëîêàö³ÿ (Swillen et al, 2015; Fung et 
al, 2015; Vergaelen et al, 2015).

Ó ä³òåé ³ç ñèíäðîìîì äåëåö³¿ 22q11.2 âòðà-
÷àºòüñÿ ïðèáëèçíî 40 ãåí³â, ÿê³ âïëèâàþòü íà 
ðîçóìîâèé ³ ô³çè÷íèé ðîçâèòîê ä³òåé (Vergaelen 
et al, 2015). Òî÷êîâ³ ìóòàö³¿ â TBX1 ïðèçâîäÿòü 
äî êîíîòðóíêàëüíèõ äåôåêò³â, ã³ïîïëàç³¿ òè-
ìóñó, âàä ëèöåâîãî ÷åðåïà, ã³ïîïàðàòèðåî¿äèç-

ìó ³ç ã³ïîêàëüö³ºì³ºþ, ³ìóíîëîã³÷íèõ çì³í, ïà-
òîëîã³¿ öåíòðàëüíî¿ íåðâîâî¿ ñèñòåìè, âòðàòè 
ñëóõó (Choi et al, 2009; Boyarchuk et al, 2017). 
Òèïîâèé ôåíîòèï ó ä³òåé ç ñèíäðîìîì äåëåö³¿ 
22q11.2 âêëþ÷àº äîâãàñòå îáëè÷÷ÿ, ì³êðîãíà-
ò³þ àáî ðåòðîãíàò³þ, øèðîêå ïåðåí³ññÿ, äð³áí³ 
çóáè, äåôåêò ï³äíåá³ííÿ, îïóùåí³ âíèç êóòî÷êè 
ðîòà, ã³ïåðòåëîðèçì î÷åé, íèçüêî ïîñàäæåí³ ³ 
äåôîðìîâàí³ âóøí³ ðàêîâèíè (McDonald-Mc-
Ginn et al, 2015; Boyarchuk et al, 2019). ×àñòîþ 
îçíàêîþ ó õâîðèõ ç ñèíäðîì äåëåö³¿ 22q11.2 º 
àñï³ðàö³éíà ïíåâìîí³ÿ, ïîâ’ÿçàíà ÿê ç äèñôàã³÷-
íèìè ÿâèùàìè âíàñë³äîê íåïðàâèëüíî¿ áóäî-
âè âåëîôàð³íãåàëüíèõ ñòðóêòóð, òàê ³ ç³ çíèæåí-
íÿì ³ìóíîëîã³÷íîãî ñòàòóñó (Goldmuntz, 2020). 

Ñõèëüí³ñòü äî ïîâòîðíèõ ³íôåêö³é ó ä³òåé ³ç 
ñèíäðîìîì äåëåö³¿ 22q11.2 ïîâ’ÿçóþòü ç ³ìóí-
íîþ äèñôóíêö³ºþ ó çâ’ÿçêó ç ã³ïîïëàç³ºþ àáî 
àïëàç³ºþ òèìóñà àáî ïîðóøåííÿì éîãî ôóíê-
ö³¿. Óðàæàºòüñÿ Ò-êë³òèííà ëàíêà ³ç çíèæåí-
íÿì CD3, ùî ïðîÿâëÿºòüñÿ ñõèëüí³ñòþ äî 
ãðèáêîâèõ çàõâîðþâàíü, ïíåâìîöèñòíî¿ ³íôåê-
ö³¿, äåÿêèõ áàêòåð³àëüíèõ ³ â³ðóñíèõ ³íôåêö³é 
(Schatorjé et al, 2016; Boyarchuk et al, 2019; 
Yazdani et al, 2021).

Ó ä³òåé ³ç ñèíäðîìîì äåëåö³¿ 22q11.2 ìî-
æóòü ÷àñòî ðîçâèâàòèñÿ àâòî³ìóíí³ çàõâîðþ-
âàííÿ ÿê ïðîÿâ ³ìóííî¿ äèñôóíêö³¿ – þâå-
í³ëüíèé ðåâìàòî¿äíèé àðòðèò, ³ä³îïàòè÷íà 
òðîìáîöèòîïåí³÷íà ïóðïóðà, â³ò³ë³ãî ³ õâîðîáà
Ãðåéâñà, àâòî³ìóííèé óâå¿ò, áðîíõ³àëüíà àñòìà 
(Gennery, 2011; Yarema et al, 2018).

Âàð³àáåëüí³ñòü êë³í³÷íî¿ ñèìïòîìàòèêè, íèçü-
êà îá³çíàí³ñòü ë³êàð³â ÷àñòî çóìîâëþþòü çà-
ï³çí³ëó ä³àãíîñòèêó ñèíäðîìó äåëåö³¿ 22q11.2 
(Boyarchuk et al, 2018; Hariyan et al, 2020). Ïðè 
íàÿâíîñò³ êîíîòðóíêàëüíèõ âðîäæåíèõ âàä
ñåðöÿ òà àíîìàë³é îáëè÷÷ÿ íåîáõ³äíî âèêëþ-
÷èòè ñèíäðîì äåëåö³¿ 22q11.2 (Boyarchuk et al, 
2019). ²íø³ ìîæëèâîñò³ ðàííüî¿ ä³àãíîñòèêè 
ñèíäðîìó äåëåö³¿ 22q11.2 ïîêàçàí³ â äîñë³ä-
æåííÿõ ç íåîíàòàëüíîãî ñêðèí³íãó òÿæêèõ êîì-
á³íîâàíèõ Ï²Ä (Ruud et al, 2014; Vogel et al, 
2014). Ï³ä ÷àñ ñêðèí³íãó íîâîíàðîäæåíèõ íà 
ÒÊ²Ä ìåòîäîì TREC (Íüþ-Éîðê) ñåðåä 27 ä³-
òåé ç Ò-ë³ìôîïåí³ºþ ó 18 ä³àãíîñòîâàíî ñèí-
äðîì äåëåö³¿ 22q11.2 (Vogel et al, 2014).

Ä³ Äæîðäæ³-ïîä³áíèé ôåíîòèï ó ð³çíîìó 
ïîºäíàíí³ ìîæå òðàïëÿòèñÿ ó ä³òåé áåç äåëåö³³ 
22q11.2, àëå ç äåëåö³ÿìè â ëîêóñàõ ³íøèõ õðî-
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ìîñîì (10p13-14, 4q340qter, 17p13.3) (Lich-
tner et al, 2000; Ming et al, 2014). Ôåíîòèï 
ñèíäðîìó äåëåö³¿ 22q11.2 ïåðåõðåùóºòüñÿ ç³ 
ñïåêòðàìè êë³í³÷íèõ ïðîÿâ³â ³íøèõ ãåíåòè÷-
íèõ ñèíäðîì³â – Ñì³ò-Ìàãåí³ñ, Íóíàí, Â³ëüÿì-
ñà, Òåðíåðà ³ CHARGE (Hammond et al, 2005). 

Ñèíäðîì CHARGE. Ñèíäðîì CHARGE 
(OMIM#214800) – ð³äê³ñíèé ñèíäðîì ìíî-
æèííèõ âàä ðîçâèòêó, âèêëèêàíèé äåëåö³ºþ 
de novo ãåíà CHD7 íà 8q12. Ãåí CHD7 âïëè-
âàº íà ñòðóêòóðíèé õðîìàòèí ³ åêñïðåñ³þ ãå-
í³â ï³ä ÷àñ ðàííüîãî åìáð³îíàëüíîãî ðîçâèòêó, 
çîêðåìà ó ãëîòêîâèõ äóãàõ, ÿê³ ì³ñòÿòü ïî-
ïåðåäíèêè ñòðîìàëüíèõ êë³òèí òèìóñó. Àêðî-
í³ì «CHARGE» ñêëàäàºòüñÿ ³ç ïåðøèõ ë³òåð 
íàéõàðàêòåðí³øèõ îçíàê ñèíäðîìó: êîëîáîìà, 
âðîäæåí³ âàäè ñåðöÿ, àòðåç³ÿ õîàí, çàòðèìêà 
ïñèõîìîòîðíîãî ðîçâèòêó, ã³ïîïëàç³ÿ ãåí³òàë³é 
òà àíîìàë³¿ ñå÷îâî¿ ñèñòåìè. Äåôåêòè ðîçâèòêó 
âóõ ³ ïîðóøåííÿ ôóíêö³¿ ÷åðåïíî-ìîçêîâîãî 
íåðâà ñïðèÿþòü ÷àñòèì ³íôåêö³ÿì.

Wong ³ àâòîðè îö³íèëè ÷àñòîòó òà õàðàêòåð 
³ìóííî¿ äèñôóíêö³¿ ó 24 ä³òåé ³ç ãåíåòè÷íî ï³ä-
òâåðäæåíèì ñèíäðîì CHARGE (Wong, 2015). 
Âñ³ ä³òè ìàëè â àíàìíåç³ ³íôåêö³¿, çîêðåìà 
³íôåêö³¿ âåðõí³õ äèõàëüíèõ øëÿõ³â, ÿê³ ÷àñòî 
ïðèçâîäèëè äî ãîñï³òàë³çàö³¿ òà çàñòîñóâàííÿ 
ïðîô³ëàêòè÷íèõ àíòèá³îòèê³â: 67 % – ñåðåäí³é 
îòèò, 29 % – ïíåâìîí³þ, 33 % – ³íø³ ³íôåêö³¿. 
42 % ä³òåé ïîòðåáóâàëè ãîñï³òàë³çàö³¿ ³ 29 % 
ä³òåé ïðîâîäèëàñÿ àíòèá³îòèêîïðîô³ëàêòèêà 
ïðè ðåöèäèâíèõ ³íôåêö³ÿõ âåðõí³õ äèõàëüíèõ 
øëÿõ³â àáî ïíåâìîí³¿. Ó 50 % ä³òåé â³äì³÷àëîñÿ 
çíèæåííÿ ê³ëüêîñò³ Ò-êë³òèí ³ íîðìàëüíà ê³ëü-
ê³ñòü Â-êë³òèí òà âñ³õ êëàñ³â ³ìóíîãëîáóë³í³â 
(Yazdani et al, 2021). Ñêðèí³íã íîâîíàðîäæå-
íèõ íà ÒÊ²Ä âèÿâëÿº ó ä³òåé ³ç ñèíäðîì
CHARGE íèçüê³ ð³âí³ àáî â³äñóòí³ TREC/
KREC (Puck JM, 2011; Kwan A et al, 2014; 
Kobrynski, 2019).

Ñèíäðîìè õðîìîñîìíî¿ íåñòàá³ëüíîñò³. Ñèí-
äðîìè õðîìîñîìíî¿ íåñòàá³ëüíîñò³ – àóòî-
ñîìíî-ðåöåñèâí³ çàõâîðþâàííÿ, ùî âèíèêà-
þòü âíàñë³äîê ãåíåòè÷íèõ äåôåêò³â ³ç âòðàòîþ 
ôóíêö³¿ á³ëê³â, íåîáõ³äíèõ äëÿ íîðìàëüíî¿ 
ðåïàðàö³¿ àáî ðåïë³êàö³¿ ÄÍÊ. Äî ö³º¿ ãðóïè 
çàõâîðþâàíü íàëåæàòü ñèíäðîìè Ëó¿-Áàð 
(àòàêñ³ÿ-òåëåàíã³åêòàç³ÿ), Áëóìà, ICF òà ñèí-
äðîì õðîìîñîìíèõ ïîëîìîê Íiéìåãåí (ÑÍ).
Ñåðåä íèõ â ñëîâ’ÿíñüêîãî íàñåëåííÿ ÷àñòî

çóñòð³÷àºòüñÿ ñèíäðîì Í³éìåãåí (OMIM#
251260) ³ ñèíäðîì Ëó¿-Áàð (OMIM#208900) 
(Wu, 2016; Shcherbina et al, 2020). 

ÑÍ âèíèêàº ïðè óðàæåíí³ ãåíó NBS1 ó 
äîâãîìó ïëå÷³ 8 õðîìîñîìè. NBS1 êîäóº ñèí-
òåç Í³áð³íó, á³ëêà â³äïîâ³äàëüíîãî çà ðåïà-
ðàö³þ äâîëàíöþãîâèõ ðîçðèâ³â ÄÍÊ â ïðîöåñ³ 
V(D)J-ðåêîìá³íàö³¿ (Marsh et al, 2021). Â Óê-
ðà¿í³ ó 95 % âèÿâëÿþòü ãîìîçèãîòíå íîñ³éñòâî 
ìóòàö³¿ 657del5 ãåíà NBS1 (Kozlova et al, 2011).

Ôåíîòèïîâèìè îñîáëèâîñòÿìè ÑÍ º óðîä-
æåíà ì³êðîöåôàë³ÿ, «ïòàøèí³» ðèñè îáëè÷÷ÿ, 
â³äñòàâàííÿ â ðîñò³, ã³ïî- òà ã³ïåðï³ãìåíòîâàí³ 
ïëÿìè íà øê³ð³, âàäè ðîçâèòêó, ñõèëüí³ñòü äî
îíêîëîã³÷íèõ çàõâîðþâàíü òà ï³äâèùåíà ðàä³î-
÷óòëèâ³ñòü (Aghamohammadi et al, 2008). Ä³òè 
ç ÑÍ ñòðàæäàþòü áàêòåð³àëüíèìè ³ îïîðòóí³ñ-
òè÷íèìè ³íôåêö³ÿìè. Â³äì³÷àþòüñÿ ðåöèäèâí³ 
³íôåêö³¿ äèõàëüíèõ øëÿõ³â – ñèíóñèòè, îòèòè, 
ïíåâìîí³¿ òà/÷è áðîíõîïíåâìîí³¿, ÿê³ ïðèçâî-
äÿòü äî áðîíõîåêòàç³â. ×àñòî ïðèºäíóþòüñÿ ³í-
ôåêö³¿ ñå÷îâèâ³äíèõ øëÿõ³â ³ øëóíêîâî-êèø-
êîâîãî òðàêòó. 

Ïðè äîñë³äæåíí³ ñòàíó ³ìóí³òåòó â ä³òåé ³ç 
ÑÍ âèÿâëÿþòü êîìá³íîâàíèé Ò/Â ³ìóíîäå-
ô³öèò, ã³ïîãàììàãëîáóë³íåì³þ ç äåô³öèòîì 
IgA, IgE, IgG (Hasbaoui et al, 2020; Marsh et 
al, 2021; Yazdani et al, 2021). Êîìá³íîâàíèé 
Ò/Â ³ìóíîäåô³öèò ó ä³òåé ç ÑÍ âèÿâëÿºòüñÿ ç 
íàðîäæåííÿ ï³ä ÷àñ íåîíàòàëüíîãî ñêðèí³íãó 
ç âèçíà÷åííÿì TREC/KREC (Ming JE et al,
2014; Kobrynski, 2019; Marsh et al, 2021; Yazdani 
et al, 2021).

Ñèíäðîì Ëó¿-Áàð – öå íåéðîäåãåíåðàòèâíå 
çàõâîðþâàííÿ, ùî ïðîÿâëÿºòüñÿ ïðîãðåñóþ÷îþ 
àòàêñ³ºþ ìîçî÷êà, òåëåàíã³åêòàç³ºþ øê³ðíèõ 
ïîêðèâ³â òà î÷åé, ã³ïîïëàç³ºþ òèìóñó, ñåëå-
ç³íêè, ë³ìôàòè÷íèõ âóçë³â. Ìîëåêóëÿðí³ äîñ-
ë³äæåííÿ âèÿâèëè, ùî ìóòàö³¿ â ãåí³ ATM ç 
ê³ëüêîìà àëåëüíèìè âàð³àíòàìè ðîçòàøîâàí³ â 
õðîìîñîì³ 11q23. Ïðîäóêîâàíèé ÀÒÌ-ãåíîì 
ïðîòå¿í, ðîçï³çíàº äâîëàíöþãîâ³ ðîçðèâè ó
ÄÍÊ, çàëó÷àº ³íø³ á³ëêè äëÿ óñóíóíåííÿ ðîç-
ðèâó ³ áëîêóº ñòâîðåííÿ êë³òèíàìè íîâî¿ ÄÍÊ 
äî çàâåðøèòüñÿ ïîâíîãî â³äíîâëåííÿ. Îòæå, 
éîãî ôóíêö³ÿ º êðèòè÷íî âàæëèâîþ äëÿ ðîç-
âèòêó Â ³ Ò-ë³ìôîöèò³â (Lavin et al, 2020). 

Ä³òè ç ñèíäðîìîì Ëó¿-Áàð ìàþòü êîìá³-
íîâàíèé ³ìóíîäåô³öèò ç³ ñõèëüí³ñòþ äî ðîçâèò-
êó ñèíîïóëüìîíàðíèõ ³íôåêö³é: T- ³ Â-ë³ìôî-



59ISSN 0564–3783. Öèòîëîã³ÿ ³ ãåíåòèêà. 2021. Ò. 55. ¹ 4

Àíîìàë³¿ ê³ëüêîñò³ ³ ñòðóêòóðè õðîìîñîì, àñîö³éîâàí³ ç ³ìóíîäåô³öèòîì

ïåí³þ, ã³ïîãàììàãëîáóë³íåì³þ ç äåô³öèòîì 
IgA, IgE, IgG, îðãàí³çì íå âèðîáëÿº àíòè-
ò³ëà ó â³äïîâ³äü íà âàêöèíó, º ñõèëüí³ñòü äî 
îíêîëîã³÷íèõ çàõâîðþâàíü (Aghamohammadi
et al, 2008). Õàðêòåðíîþ îçíàêîþ ñèíäðîìó
Ëó¿-Áàð º ï³äâèùåííÿ ð³âíÿ åìáð³îíàëüíîãî 
ñèðîâàòêîâîãî á³ëêà – àëüôà-ôåòîïðîòå¿íó. 
Ï³ä ÷àñ ñêðèí³íãó íîâîíàðîäæåíèõ íà ÒÊ²Ä 
ó ä³òåé ç ñèíäðîìîì Ëó¿-Áàð ³äåíòèô³êóþòüñÿ 
çíèæåí³ ð³âí³ TREC/KREC (Mauracher et al, 
2017; Kobrynski, 2019; Barmettler et al, 2020). 

Ñèíäðîì ßêîáñåíà. Ñèíäðîì ßêîáñåíà (Ñß) 
(OMIM#147791) âèíèêàº âíàñë³äîê äåëåö³¿ 
11q23-ter, ÿêà ì³ñòèòü ãåíè BSX, NRGN, ETS-
1, FLI-1, RICS. Ñß ôåíîòèïîâî ïîä³áíèé äî 
ñèíäðîìó äåëåö³¿ 22q11.2. ×åðåïíî-ëèöåâèé 
äèñìîðô³çì âêëþ÷àº ì³êðîöåôàë³þ, òðèãîíî-
öåôàë³þ, ì³êðîãíàò³þ, íèçüêî ïîñòàâëåí³ âóõà, 
ã³ïåðòåëîðèçì, ïòîç, êîðîòêèé øèðîêèé í³ñ, 
åï³êàíò, êîñîîê³ñòü, êîëîáîìè ðàéäóæíî¿ îáî-
ëîíêè, íèçüêî ðîçòàøîâàí³ äèñïëàñòè÷í³ âóø-
í³ ðàêîâèíè. Â³äì³÷àþòüñÿ âðîäæåí³ âàäè ñåðöÿ, 
ã³ïîñïàä³ÿ, êðèïòîðõ³çì, ïîäâîºííÿ íèðêè, ã³ä-
ðîíåôðîç, ã³ïîïëàç³ÿ íàäíèðíèê³â òà ³ìóííà íå-
äîñòàòí³ñòü. Äîñë³äæåííÿ í³äåðëàíäñüêèõ â÷å-
íèõ ï³äòâåðäèëè íàÿâí³ñòü ïðèðîäæåíîãî ³ìó-
íîäåô³öèòó ó 6 ä³òåé ç ñèíäðîìîì ßêîáñåíà: 
çíèæåííÿ âì³ñòó B- ³ T-ë³ìôîöèò³â ³ NK êë³-
òèí (Yazdani et al, 2021). Ñêðèí³íã íîâîíàðîä-
æåíèõ íà ÒÊ²Ä âèÿâëÿº ó ä³òåé ç ñèíäðîìîì 
ßêîáñåíà íèçüê³ ð³âí³ TREC/KREC (Puck JM, 
2011; Kwan A et al, 2014; Kobrynski, 2019). Ó 
ä³òåé ç öèì ñèíäðîìîì ñïîñòåð³ãàþòüñÿ ÷àñò³ 
îòèòè ³ ñèíóñèòè (Grossfeld et al,  2004). 

Ñèíäðîì Òåðíåðà. Ñèíäðîì Òåðíåðà (ÑÒ) – 
ìîíîñîì³ÿ Õ-õðîìîñîìè ó æ³íîê (Kruszka et al, 
2019). Íàéá³ëüø ïîøèðåíà õðîìîñîìíà êîíñ-
òèòóö³ÿ ïðè ÑÒ – 45,X. Ð³äøå çóñòð³÷àþòüñÿ 
³íø³ öèòîãåíåòè÷í³ âàð³àíòè – 46,X,i(Xq),45,
X/46,XX, 45,X/46,X,i(Xq). Òèïîâèé ôåíîòèï
ä³òåé ç ÑÒ âêëþ÷àº àíòèìîíãîëî¿äíèé ðîçð³ç
î÷åé, åï³êàíò, êîðîòêó øèþ ç êðèëîâèäíîþ 
ñêëàäêîþ, íèçüêèé ð³ñò, äèñãåíåç³þ ãîíàä, íèçü-
êèé ð³ñò âîëîññÿ íà ïîòèëèö³, øèðîêó ãðóäíó 
êë³òêó ç ã³ïåðòåëîðèçìîì ñîñê³â, âðîäæåíó ë³ì-
ôåäåìó. Ñåðåä óðàæåíü âíóòð³øí³õ îðãàí³â – 
âàäè ðîçâèòêó ñå÷îâèä³ëüíî¿ ³ ñåðöåâî-ñóäèí-
íî¿ ñèñòåìè (Kruszka et al, 2019; Fechner 2020).

Ïðè÷èíà ïîðóøåíü ³ìóííîãî ñòàòóñó ó ä³â-
÷àò ³ç ÑÒ íåâ³äîìà. Çâ’ÿçîê ì³æ çíèæåíèì 

ð³âíåì Ig M ó ñèðîâàòö³ êðîâ³ òà â³äñóòí³ñòþ 
ìàòåð³àëó X õðîìîñîì ïîñòóëþºòüñÿ íà ï³äñòà-
â³ òîãî, ùî ð³âåíü Ig M ó ñèðîâàòö³ êðîâ³ 
çäîðîâèõ æ³íîê çíà÷íî âèùèé, í³æ ÷îëîâ³ê³â 
(Kruszka et al, 2019).

Ðåàë³çàö³ÿ ³ìóííî¿ â³äïîâ³ä³ çä³éñíþºòüñÿ çà 
äîïîìîãîþ ñòàòåâèõ ñòåðî¿äíèõ ãîðìîí³â, ÿê³ 
âïëèâàþòü íà ³ìóííó ñèñòåìó ÷åðåç ñïåöèô³÷-
í³ ðåöåïòîðè, âèÿâëåí³ íà Ò- ³ Â-ë³ìôîöèòàõ, 
à òàêîæ íà êë³òèíàõ ³íøèõ îðãàí³â ³ìóííî¿ 
ñèñòåìè (Stenberg et al, 2004). Åñòðàä³îë ó 
ô³ç³îëîã³÷íèõ êîíöåíòðàö³ÿõ ñòèìóëþº ì³òîç â
ïîïóëÿö³ÿõ ³ìóíîêîìïåòåíòíèõ êë³òèí. Åñòðî-
ãåíè çíèæóþòü àêòèâí³ñòü ë³ìôîöèò³â-ê³ëåð³â,
ñòèìóëþþòü ôàãîöèòàðíó àêòèâí³ñòü ìàêðîôà-
ã³â, ïðèãí³÷óþòü ì³ãðàö³þ êðîâîòâîðíèõ êë³òèí 
ç ê³ñòêîâîãî ìîçêó (Stenberg et al, 2004; Klein, 
2016; Fechner, 2020).

²ìóíîëîã³÷í³ ïîðóøåííÿ ó ä³â÷àòîê ç ÑÒ 
ïðåäñòàâëåí³ çíèæåííÿì ð³âíÿ öèðêóëþþ÷èõ 
Ò- òà Â-ë³ìôîöèò³â, ã³ïîãàììàãëîáóë³íåì³ºþ ç 
äåô³öèòîì ð³âí³â Ig G òà Ig M ó ñèðîâàòö³ êðî-
â³ òà ï³äâèùåííÿì Ig A. Â³äì³÷àþòüñÿ àâòî-
³ìóíí³ çàõâîðþâàííÿ, òàê³ ÿê òèðåî¿äèò, êîë³ò, 
öåë³àê³ÿ, ä³àáåò 1 òèïó òà ïñîð³àç (Ming et al, 
2008; Cruz et al, 2009; Schatorjé et al, 2016). 

Ñåðåä îáñòåæåíèõ 29 ä³òåé ³ç ÑÒ â³êîì 2–18 
ðîê³â ó 48 % âèÿâëåíî íèçüêèé ð³âåíü Ig G, ó 
41% – Ig M òà ó 3% – Ig A (Lorini et al, 1983). 
Naspitz and Sole îïèñàëè 2 ä³òåé ³ç ÑÒ, ÿê³ ìà-
ëè äåô³öèò Ig A (Naspitz et al, 1990; Mahmoud 
2005). Ó ä³òåé ç äåô³öèòîì Ig G çàçâè÷àé ðîç-
âèâàºòüñÿ ðåöèäèâíèé ãîñòðèé îòèò. Ââàæàº-
òüñÿ, ùî ö³ ³íôåêö³¿ º ïðîÿâîì äèñãàììàãëî-
áóë³íåì³¿ ³ íå ïîâ’ÿçàí³ ç äèñôóíêö³ºþ ºâñòà-
õ³ºâî¿ òðóáè, ïîïðè òå, ùî SHOX-ãåí ðîçòà-
øîâàíèé íà ð-ïëå÷³ Õ-õðîìîñîìè, êîäóº ð³ñò 
îðãàí³çìó ³ ðîçâèòîê ê³ñòêîâî¿ òêàíèíè â åìá-
ð³îíàëüíîìó ïåð³îä³. Òî÷êîâ³ ìóòàö³¿ ó öüîìó 
ãåí³ ó ä³â÷àòîê ç ÑÒ ïðèçâîäÿòü äî ñêåëåòíèõ 
äèñïëàç³é, ïîðóøåíîãî ðîñòó îñíîâè ÷åðåïà
òà ñêðîíåâî¿ ê³ñòêè, äå çíàõîäèòüñÿ ñåðåäíº 
âóõî (Lorini et al, 1983).

Ñèíäðîì Âîëüôà-Ã³ðøõîðíà. Ñèíäðîì Âîëü-
ôà-Ã³ðøõîðíà (ÑÂÃ) (OMIM#194190) – öå 
âðîäæåíèé ñèíäðîì ìàëüôîðìàö³¿, ùî âèíè-
êàº âíàñë³äîê äåëåö³¿ 4p ³ õàðàêòåðèçóºòüñÿ 
äåô³öèòîì âíóòð³øíüîóòðîáíîãî ðîñòó òà õà-
ðàêòåðíèìè êðàí³îôàñö³àëüíèìè îñîáëèâîñòÿ-
ìè (Ming et al, 2003; Cruz et al, 2009; Du-
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arte et al, 2020). Ó ä³òåé ç ÑÂÃ â³äì³÷àºòüñÿ 
ðîçóìîâà â³äñòàë³ñòü, ì³êðîöåôàë³ÿ, î÷íèé ã³-
ïåðòåëîðèçì, êîëîáîìà ðàéäóæíî¿ îáîëîíêè
òà àíòè ìîíãîëî¿äíèé ðîçð³ç î÷íèõ ù³ëèí,
ðîçù³ëèíà ï³äíåá³ííÿ, äçüîáîïîä³áíèé í³ñ, ìà-
ëåíüêèé ðîò, äåôîðìîâàí³ âóøí³ ðàêîâèíè
ç ïðåàóðèêóëÿðíèìè âèðîñòàìè, ã³ïîñïàä³ÿ, çà-
òðèìêà îêîñòåí³ííÿ çàï’ÿñòü òà òàçó. ×àñòèìè 
º åï³çîäè ðåñï³ðàòîðíèõ ³íôåêö³é ÷åðåç ïåð³î-
äè÷íó àñï³ðàö³þ (Karaman et al, 2020).

Ä³ëÿíêà 4p16.3 ì³ñòèòü ãåíè, âàæëèâ³ äëÿ
ôóíêö³îíóâàííÿ B-êë³òèí. ²ìóíîäåô³öèò íå êî-
ðåëþº ç ðîçì³ðîì äåëåö³¿. Ó ä³òåé ç ÑÂÃ 
ñïîñòåð³ãàºòüñÿ ã³ïîãàììàãëîáóë³íåì³ÿ ³ç äåô³-
öèòîì Ig A òà Ig G ïðè íåçì³íåíîìó ð³âí³ 
Ò-ë³ìôîöèò³â (Hanley-Lopez et al, 1998; Scha-
torjé et al, 2016; Karaman et al, 2020).

Ñèíäðîì Êîðíåë³¿ äå Ëàíãå. Ñèíäðîì Êîð-
íåë³¿ äå Ëàíãå (ÑÊäË) (OMIM#122470) – 
ñèíäðîì ìíîæèííèõ âàä ðîçâèòêó, âèêëèêà-
íèõ ìóòàö³ºþ ðåãóëÿòîðíîãî á³ëêà êîãåçèíó 
NIPBL íà 5p13.2. Ôåíîòèïîâèìè îñîáëèâîñ-
òÿìè ÑÊäË º: ìàëà âàãà ïðè íàðîäæåíí³, 
çàòðèìêà ðîñòó òà êîðîòêà ñòàòóðà, ì³êðîöå-
ôàë³ÿ, ñèíîôðèç, òîíêà âåðõíÿ ãóáà, ã³ðñó-
òèçì, ìàëåíüê³ ðóêè òà íîãè, øëóíêîâî-ñòðà-
âîõ³äíèé ðåôëþêñ (ïðîÿâëÿºòüñÿ çðèãóâàííÿì 
òà áëþâîòîþ, òðóäíîùàìè âèãîäîâóâàííÿ), 
åï³ëåïòè÷í³ íàïàäè, âàäè ñåðöÿ, ðîçù³ëèíè 
ï³äíåá³ííÿ, àíîìàë³¿ êèøê³âíèêà, çàòðèìêà 
ðîçóìîâîãî ðîçâèòêó (Jyonouchi, 2013; Sarogni, 
2019). Êëþ÷îâîþ ôóíêö³ºþ êîãåçèíîâîãî êîì-
ïëåêñó º ñïðèÿííÿ ïðàâèëüí³é ñåãðåãàö³¿ õðî-
ìîñîì. Êîãåçèí âïëèâàº íà ³ìóííó ñèñòåìó 
÷åðåç ðåãóëÿö³þ òðàíñêðèïö³¿, V(D)J ðåêîìá³-
íàö³¿, â³äíîâëåííÿ ïîøêîäæåíèõ ÄÍÊ, ñïðèÿº 
âçàºìîä³¿ ãåí³â íà âåëèêèõ â³äñòàíÿõ (Björkman 
A et al, 2018).

Ïðè îáñòåæåíí³ 27 ä³òåé ç ÑÊäË âèÿâëåíî 
9 âèïàäê³â ïîðóøåííÿ ãóìîðàëüíîãî ³ìóí³òåòó: 
4 ä³òåé â³äïîâ³äàëè ä³àãíîñòè÷íèì êðèòåð³ÿì 
òÿæêîãî êîìá³íîâàíîãî ³ìóíîäåô³öèòó, 4 – 
ä³àãíîñòè÷íèì êðèòåð³ÿì äåô³öèòó ñïåöèô³÷íèõ 
àíòèò³ë (äî ïíåâìîêîêîâèõ âàêöèí), 1 äèòèíà 
ìàëà íèçüêèé ð³âåíü IgG. Â óñ³õ 9 ä³òåé 
ñïîñòåð³ãàëèñü ðåöèäèâí³ ³íôåêö³¿ äèõàëüíèõ 
øëÿõ³â (Jyonouchi S, et al. 2013).

Õðîí³÷í³ ³íôåêö³¿ äèõàëüíèõ øëÿõ³â, âêëþ-
÷àþ÷è ñèíóñèò òà ïíåâìîí³þ, ùî ñïîñòåð³-
ãàþòüñÿ ó õâîðèõ íà ÑÊäË, ïîâ’ÿçóþòü òàêîæ ç 

àíàòîì³÷íèìè äåôåêòàìè (ðîçùåïëåííÿì ï³ä-
íåá³ííÿ, øëóíêîâî-ñòðàâîõ³äíèì ðåôëþêñîì, 
âóçüêèìè ñëóõîâèìè ïðîõîäàìè) (Liu, 2020). 

Òàêèì ÷èíîì, ðåöèäèâí³ áàêòåð³éí³ ³íôåê-
ö³¿ âåðõí³õ ³ íèæí³õ äèõàëüíèõ øëÿõ³â ó ä³òåé 
ç àíîìàë³ÿìè õðîìîñîì ÷àñòî º ïðîÿâîì ³ìó-
íîäåô³öèòíîãî ñòàíó, ùî ï³äòâåðäæóºòüñÿ ïðè 
³ìóíîëîã³÷íîìó îáñòåæåíí³. Îñîáëèâî òÿæêèé 
ïåðåá³ã ðåöèäèâíèõ ³íôåêö³é ñïîñòåð³ãàºòüñÿ 
ó ä³òåé ç ã³ïîãàììàãëîáóë³íåì³ºþ. Ïåðåá³ã ðå-
öèäèâíèõ ðåñï³ðàòîðíèõ ³íôåêö³é óñêëàäíþ-
þòü àíàòîì³÷í³ îñîáëèâîñò³ âåðõí³õ äèõàëüíèõ 
øëÿõ³â, âàäè ðîçâèòêó ñåðöåâî-ñóäèííî¿ ñèñ-
òåìè òà íåðâîâî-ì’ÿçîâ³ ïîðóøåííÿ ó ä³òåé ç 
õðîìîñîìíèìè àíîìàë³ÿìè. 

Âðîäæåí³ àíîìàë³¿, ³íôåêö³éí³, åíäîêðèíí³ 
óñêëàäíåííÿ ïðèçâîäÿòü äî ã³ïîïëàç³¿ òà ïî-
ðóøåííÿ ôóíêö³¿ òèìóñó ³, ÿê íàñë³äîê, äî
çíèæåííÿ ÷èñëà òèì³÷íèõ ì³ãðàíò³â ó ïåðè-
ôåðè÷í³é êðîâ³. Ä³òè ç ñèíäðîìàìè äåëåö³¿ 
22q11.2, Ëó¿-Áàð, CHARGE ³ ÑÄ ìàþòü âðîä-
æåíó ã³ïîïëàç³þ òèìóñó. 

Ó ä³òåé ³ç àíîìàë³ÿìè ê³ëüêîñò³ ³ ñòðóêòó-
ðè õðîìîñîì óðàæàºòüñÿ êë³òèííà ³ ãóìîðàëü-
íà ëàíêè ³ìóí³òåòó. ²ìóíîëîã³÷í³ çì³íè â³ä-
ïîâ³äàþòü ä³àãíîñòè÷íèì êðèòåð³ÿì òÿæêîãî 
êîìá³íîâàíîãî ³ìóíîäåô³öèòó ó ä³òåé ç ÑÄ,
ÑÍ, ñèíäðîìîì Ëó¿-Áàð, ÑÒ, ÑÊäË, Ñß. Ò-
ë³ìôîïåí³ÿ ñïîñòåð³ãàºòüñÿ ó ä³òåé ³ç ñèíäðî-
ìàìè äåëåö³¿ 22q11.2 ³ CHARGE, à Â-ë³ìôîïå-
í³ÿ ³ç ã³ïîãàììàãëîáóë³íåì³ºþ õàðàêòåðíà äëÿ 
ä³òåé ³ç ñèíäðîìîì ÑÂÃ.

Íèçüê³ çíà÷åííÿ TREC/KREC âèêîðèñòîâó-
þòü ÿê ³íñòðóìåíò ñêðèí³íãó íà âàæê³ êîìá³-
íîâàí³ ³ìóíîäåô³öèòè. Âîäíî÷àñ òàêå îáñòå-
æåííÿ äîçâîëÿº ³äåíòèô³êóâàòè íîâîíàðîäæåíèõ
ç íåçíà÷íîþ Ò-ë³ìôîïåí³ºþ. Ñåðåä íàéïîøè-
ðåí³øèõ õðîìîñîìíèõ ðîçëàä³â ³ç çàëó÷åííÿì 
áàãàòüîõ ñèñòåì, âèÿâëåíèìè çà äîïîìîãîþ àíà-
ë³çó TREC/KREC, º ñèíäðîì äåëåö³¿ 22q11, ÑÄ, 
ÑÍ, ñèíäðîì Ëó¿-Áàð, Ñß, CHARGE, ÑÊäË 
(Ruud et al, 2014; Vogel et al, 2014). 

Ïðîâåäåíèé àíàë³ç âèÿâëÿº íåîáõ³äí³ñòü ïî-
ãëèáëåíîãî âèâ÷åííÿ ñòàíó ³ìóí³òåòó (ÓÇÄ òè-
ìóñó, ³ìóíîôåíîòèïóâàííÿ ë³ìôîöèò³â, âèçíà-
÷åííÿ ð³âí³â ³ìóíîãëîáóë³í³â ñèðîâàòêè êðîâ³ 
³ ³í.) ó ä³òåé ç àíîìàë³ÿìè õðîìîñîì. Çì³íè â 
ìîðôîãåíåç³ òà îðãàíîãåíåç³, íàâ³òü ÿêùî âîíè 
ñóì³ñí³ ç æèòòÿì, ÷àñòî íå ï³ääàþòüñÿ ë³êó-
âàííþ. Îäíàê äåÿê³ ôóíêö³îíàëüí³ äåôåêòè, íà-
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Àíîìàë³¿ ê³ëüêîñò³ ³ ñòðóêòóðè õðîìîñîì, àñîö³éîâàí³ ç ³ìóíîäåô³öèòîì

ïðèêëàä ³ìóííî¿ ñèñòåìè, ìîæóòü ÷àñòêîâî 
êîðåãóâàòèñÿ. Ðàííÿ ³äåíòèô³êàö³ÿ ³ìóííîãî 
äåôåêòó ó ä³òåé ç õðîìîñîìíèìè àíîìàë³ÿìè
äîçâîëÿº çà äîïîìîãîþ àíòèá³îòèêîïðîô³ëàê-
òèêè àáî çàì³ñíî¿ òåðàï³¿ ³ìóíîãëîáóë³íîì 
çàïîá³ãòè ³íôåêö³éíèì óñêëàäíåííÿì.

Âèñíîâêè. Ïðîâåäåíèé àíàë³ç êë³í³÷íèõ òà 
³ìóíîëîã³÷íèõ îçíàê çàõâîðþâàíü, ïîâ’ÿçàíèõ 
ç àíîìàë³ÿìè ê³ëüêîñò³ òà ñòðóêòóðè õðîìîñîì, 
äàº ï³äñòàâè ñòâåðäæóâàòè, ùî ñèíäðîìè äå-
ëåö³¿ 22q11.2, ÑÄ, ÑÍ, ñèíäðîì Ëó¿-Áàð, Ñß, 
CHARGE, ÑÊäË àñîö³þþòüñÿ ç ³ìóíîäåô³öè-
òîì. Íàÿâí³ñòü Ò- ³ Â-êë³òèííî¿ ë³ìôîïåí³¿ ó 
ä³òåé äîçâîëÿº âèÿâëÿòè ö³ ñèíäðîìè ï³ä ÷àñ 
íåîíàòàëüíîãî ñêðèí³íãó òÿæêèõ êîìá³íîâàíèõ 
³ìóíîäåô³öèò³â. Ðàçîì ç òèì, ðàííÿ ä³àãíîñòè-
êà õðîìîñîìíèõ çàõâîðþâàíü äàº ìîæëèâ³ñòü 
âèçíà÷èòè ãëèáèíó ³ìóíîëîã³÷íèõ ïîðóøåíü, 
ïðîâåñòè ¿õ â÷àñíó êîðåêö³þ, çàïîá³ãòè ³í-
ôåêö³éíèì óñêëàäíåííÿì òà ïîêðàùèòè ÿê³ñòü 
æèòòÿ ä³òåé. Ó ïåðñïåêòèâ³ àêòóàëüíèìè º ïî-
äàëüø³ äîñë³äæåííÿ äëÿ âèçíà÷åííÿ ðîë³ ë³ì-
ôîïåí³¿ òà ã³ïîãàììàãëîáóë³íåì³¿ ó ðîçâèòêó ðå-
öèäèâíèõ ³íôåêö³é ó ä³òåé ç õðîìîñîìíèìè 
àíîìàë³ÿìè.

Äîñë³äæåííÿ ï³äòðèìàíå Ì³í³ñòåðñòâîì îõî-
ðîíè çäîðîâ’ÿ Óêðà¿íè (äîñë³äíèöüêèé ïðîåêò 
«Ï³ëîòíå äîñë³äæåííÿ ùîäî ñêðèí³íãó ïåðâèííèõ 
³ìóíîäåô³öèò³â íîâîíàðîäæåíèõ ìåòîäîì âèçíà-
÷åííÿ Ò- òà Â-ë³ìôîïåí³¿ çà äîïîìîãîþ TRECs 
òà KRECs»).

Êîíôë³êò ³íòåðåñ³â. Àâòîðè çàÿâëÿþòü ïðî â³ä-
ñóòí³ñòü êîíôë³êòó ³íòåðåñ³â.
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Recurrent infections in children with chromosomal 
abnormalities are associated with anatomical features of 
the upper respiratory tract and neuromuscular disorders, 
however, immunological abnormalities may increase 
susceptibility to infections. The article analyses the studies 
of the immune system of children with chromosomal 
abnormalities. The search in the international databases 
OMIM, Scopus, and PubMed was conducted using 
the keywords. The immunological examination of chil-
dren with Down syndrome, 22q11.2 deletion, Nijme-
gen, Louis-Bar, Turner, Wolf-Hirschhorn, Jacobsen, 
CHARGE, Cornelia de Lange demonstrated their im-
munodeficiency, manifested in the changes in cellu-
lar immunity and hypogammaglobulinemia. The article
highlights the pathogenetic mechanisms of immunologi-
cal deviations in children with chromosomal abnor-
malities. It is emphasized that during the neonatal 
screening for severe combined immunodeficiency, T-
cell lymphopenia is detected in patients with chromo-
somal abnormalities, so they should be considered a
group with a high risk of immunodeficiency. Early 
diagnosis of chromosomal diseases will determine the 
severity of immunological disorders, enable their timely 
correction, prevent infectious complications, and im-
prove life quality.
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