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Хромосомним синдромам притаманна ва-
ріабельність клінічних (фенотипових) ознак, 
проте майже усі вони мають множинні вади 
розвитку, затримку розумового розвитку різ-
ного ступеня, порушення діяльності нервової, 
ендокринної, генеративної систем, що зумов-
лює значну соціальну вагу цієї групи захворю-
вань [1].

До основних клінічних хромосомних син-
дромів належать: синдром Дауна  — трисо-
мія 21 — поширеність 1:700, 1:800 новонаро
джених; Патау — трисомія 13 з поширеністю 
1:7500  немовлят; Едвардса  — трисомія  18 
з частотою 1:8000; трисомії Х (каріотип  47, 
ХХХ), частота якого 1:1000 серед дівчат; 
Клайнфельтера (каріотип 47, ХХY) з  поши-
реністю 1:500 новонароджених хлопчиків; 
дисомії  Y (каріотип 47, ХYY), частота якого 

1:1000  живонароджених хлопчиків; Шере-
шевського — Тернера (каріотип 45, Х) з час-
тотою 1:5000 новонароджених дівчат  [1]. 
Виділяють також синдроми часткових ане-
уплоїдій  — синдром Вольфа  — Хіршхорна 
(1:100 000 новонароджених) з делецією корот-
кого плеча хромосоми 4  та синдром котячого 
крику (1:45 000 новонароджених) з частковою 
моносомією по короткому плечу хромосоми 5.

Найбільш поширеною хромосомною пато-
логією є синдром Дауна. Перше повідомлен-
ня щодо дітей із т.  зв. «монголізмом» було 
зроблено Лангдоном Дауном у  1866  р., най-
більш повні відомості щодо раннього періоду 
розвитку патології представлені в  монографії 
К.  Кеніга «Монголізм» майже через 100  ро-
ків (1959). Серед можливих причин виникнен-
ня патології розглядали інфекційну гіпотезу, 
ембріопатію, «зношування» організму матері, 
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Резюме
У  статті наведено поширеність хромосомної патології, в  т.  ч. синдрому Дауна, серед живо- та 
мертвонароджених у 2002-2015 рр. в Україні. Проведено аналіз поширеності та відносного ризику 
хромосомної патології, в т. ч. синдрому Дауна, в областях України. Надано порівняння зазначених 
показників за п’ятирічний період, а також з даними реєстрів EUROCAT.
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незакінченого розвитку, «гальмування емб-
ріонального розвитку», полігландулярної не-
достатності тощо. Гіпотеза щодо спадкового 
походження синдрому вважалася сумнівною, 
хоча ще в 1932 р. офтальмолог і генетик Wа-
аrdenburg висловив припущення про те, що 
в основі патології може лежати «хромосомна 
недостатність» — нерозділення або, навпаки, 
дуплікація хромосом. І тільки в 1959 р. цито-
логами Lejeune, Turpine, Gautier було показа-
но, що в основі синдрому лежать зміни хромо-
сомного апарату [1].

Серед умов, за яких може виникати син-
дром Дауна, цілком можливе старіння сперма-
тозоїдів і яйцеклітин, яке виникає з віком або 
при зниженій сексуальній активності подруж-
ніх пар. При цьому різниця за показниками 
гормонального статусу (вік початку менстру-
ального циклу, початок статевого життя, три-
валість і регулярність менструального циклу) 
не відмічається [2].

Мета — визначити поширеність хромосом-
ної патології, в  т.ч. синдрому Дауна, в  живо- 
та мертвонароджених.

Матеріали та методи

Для розрахунків показників частоти вро
дженої патології серед живо- та мертвонаро
джених, а  також відносного ризику виник-
нення цих станів користувалися даними ф. 21 
«Звіт про медичну допомогу вагітним, роді-
ллям і породіллям», ф. № 49 «Звіт про надан-
ня медико-генетичної допомоги». Було роз-
глянуто 6 454 157 виходів вагітності в Україні 
за 2002-2015 рр., яка складалася із суми кіль-
кості пологів живо- і  мертвонародженими. 
У 2014 та 2015 рр. АР Крим, м. Севастополь 
та неконтрольовані території Донецької і Лу-
ганської областей не бралися до уваги.

Поширеність патології серед живо- та мер-
твонароджених розраховували як:

К(ж+м)
Пп =                      х1000,КП(ж+м)

де: Пп — поширеність патології; КП(ж+м) — 
кількість патологій серед живо- та мертвонаро
джених за рік; К(ж+м)  — кількість живо- та 
мертвонароджених за цей же рік.

Користувались поняттям відносного ризику 
(RR): відношення ризику виникнення пато-
логії в  одній групі осіб стосовно іншої групи, 
який розраховували з  визначенням 95% до-
вірчих інтервалів (ДІ) в  областях порівняно 
з Україною загалом [3, 4].

Діагноз хромосомної патології, в  т.ч. 
синдрому Дауна, в  живонароджених був 
верифікований лікарями-генетиками об-
ласних медико-генетичних центрів, у мертво-
народжених  — лікарями-патологоанатома-
ми. У статистичній звітності не передбачений 
облік даних щодо числа хромосомних пору-
шень, зафіксованих при елімінації плодів за 
генетичними показаннями, що не дозволило 
розрахувати поширеність хромосомної пато-
логії серед народжених живими, мертвими та 
в абортованих плодів разом. Відсутність такої 
інформації у  ф. 49 «Звіт про надання меди-
ко-генетичної допомоги» не дозволяє також 
оцінити ефективність пренатальної діагнос-
тики цього виду патології.

Результати та їх обговорення

Серед усіх ВВР у живо- та мертвонародже-
них в Україні за 2002-2015 рр. майже кожний 
22-й випадок відносився до хромосомної пато-
логії (4,48±0,05)% (рис. 1).

Найменша частка хромосомних аномалій 
у  структурі ВВР у  живо- та мертвонародже-
них відмічена в  Полтавській (2,69±0,21%), 
Хмельницькій (3,02±0,21%) та Черкаській 
(3,06±0,28%) областях, найбільша спосте-
рігалась у  м.  Києві (11,74±0,46%), Ми-
колаївській (7,47±0,56%) та Запорізькій 
(6,64±0,45%) областях.

Найбільша частка серед хромосомної пато-
логії в живо- та мертвонароджених належала 
синдрому Дауна (86,57±0,01)%, синдрому Ед-
вардса (3,45±0,01)%, Тернера (1,88±0,01)% 
та Патау (1,62±0,01)%.
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Рисунок 1
Частка хромосомних аномалій серед усіх випадків 
вроджених вад розвитку в живо- та мертвонаро
джених (Україна, 2002-2015 рр., %)
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Частота хромосомних аномалій серед 
усіх випадків живо- та мертвонароджених за 
2002-2006  рр. становила (1,02±0,02)‰, не 
змінившись за наступні п’ять (1,00±0,02‰, 
р=0,51) та чотири роки (1,03±0,02‰, 
р=0,48), і  за весь період спостереження до-
рівнювала (1,02±0,01)‰ (рис.  2). Вона не-
значно змінювалася й за роками.

За 14  років спостереження підвищений 
відносний ризик хромосомної патології се-
ред живо- та мертвонароджених зафіксовано 
в трьох західних областях — Львівській (1,23; 
1,12-1,35), Волинській (1,42; 1,26-1,60), Рів-
ненській (1,34; 1,19-1,50); на півдні — в Хер-
сонській (1,35; 1,18-1,55) області та м. Севас-
тополі (1,42; 1,12-1,80), а також у Вінницькій 
(1,18; 1,052-1,33), Харківській (1,46; 1,33-
1,60) областях та м. Києві (1,37; 1,26-1,50) 
(рис. 3).

Водночас у  центрі та на сході країни відмі-
чено знижений ризик  — у  Кіровоградській 
(0,66; 0,53-0,81), Донецькій (0,64; 0,57-0,71), 
Черкаській (0,69; 0,58-0,83), Сумській (0,80; 
0,66-0,96), Дніпропетровській (0,81; 0,73-
0,90), Полтавській (0,80; 0,68-0,94) областях, 
а також на Закарпатті (0,74; 0,64-0,85) та Іва-
но-Франківщині (0,82; 0,71-0,95) та в  Запо-
різькій (0,81; 0,71-0,93) і Одеській (0,83; 0,75-
0,93) областях.

Поширеність синдрому Дауна серед усіх 
випадків живо- та мертвонароджених в  Укра-
їні за 2002-2015  рр. становила 0,88±0,01‰ 

(рис. 4). За перші п’ятирічки вона була однако-
вою і дорівнювала (0,87±0,01)‰, хоча не від-
мічалося і статистично вірогідного підвищення 
в останні чотири роки (0,9±0,02‰, р=0,25).

За 14 років підвищений ВР синдрому Дауна 
серед живо- та мертвонароджених спостерігав-
ся у Рівненській (1,44; 1,28-1,62), Волинській 
(1,50; 1,33-1,70), Харківській (1,40; 1,27-
1,55), Херсонській (1,25; 1,07-1,45), Вінниць-
кій (1,27; 1,12-1,43) областях і мм. Києві (1,23; 
1,11-1,35) та Севастополі (1,42; 1,10-1,84). 
Знижений ВР у той самий часовий період від-
мічений у Дніпропетровській (0,86; 0,78-0,96), 
Закарпатській (0,83; 0,72-0,97), Івано-Фран-
ківській (0,85; 0,73-0,99), Черкаській (0,76; 
0,63-0,92), Кіровоградській (0,72; 0,58-0,89), 

Рисунок 2
Частота хромосомних аномалій серед живо- та мертвонароджених (Україна, 2002-2015 рр.,‰)

Рисунок 3
Відносний ризик хромосомних аномалій серед 
живо- та мертвонароджених в областях порівняно 
з ВР по Україні, 2002-2011 рр. (м. Київ — 1,37; 1,26-
1,50, м. Севастополь — 1,42; 1,12-1,80)
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Донецькій (0,55; 0,49-0,62), Полтавській 
(0,84; 0,71-0,99) і Львівській (0,87; 0,77-0,97) 
областях (рис. 5).

Частота синдрому Едвардса в  Україні за 
2002-2015  рр. дорівнювала 0,04±0,01 на 
1000 живо- і мертвонароджених, синдрому Па-
тау і Тернера — по 0,02±0,01‰.

Розрахунки ВР показали підвищений ризик 
народження дітей (живими і мертвими) із син-
дромом:
•	 Едварса  — в  Тернопільській (1,99; 1,09-

3,65) і Волинській (2,23; 1,32-3,76) облас-
тях та мм. Києві (2,36; 1,62-3,42) і Севасто-
полі (3,70; 1,64-8,32);

•	 Патау  — в  Тернопільській (2,34; 1,03-
5,33), Херсонській (2,77; 1,29-5,96), Ми-

колаївській (3,02; 1,47-6,21), Хмельницькій 
(3,04; 1,54-6,02) областях та м. Києві (3,53; 
2,19-5,69);

•	 Тернера — у Львівській області (6,23; 4,21-
9,22).
Слід зазначити, що на підставі даних, зосере-

джених у 29 популяційних реєстрах EUROCAT, 
які охоплюють чверть народжень у 16 країнах 
Європи, загальна поширеність синдрому Дау-
на визначена як 2,1 на 1000 народжених. Із них 
48,1% були еліміновані після отримання пре-
натального діагнозу. Поширеність серед живо-
народжених дорівнювала 1 на 1000 народже-
них, що збігається з отриманими нами даними 
й свідчить про задовільну і стабільну діагности-
ку синдрому Дауна в Україні. Із зареєстрованих 
випадків 45,0% мали вади серця, 1,2% дітей із 
синдромом Дауна помирали на першому тижні 
життя внаслідок патології серця [5].

Під час вивчення 20-річних трендів поши-
реності синдрому Дауна та інших трисомій 
в  Європейському регіоні (за  даними реєстрів 
EUROCAT, які охоплювали 6,1 млн народжень 
із 1990 по 2009 рік) виявлено, що на 10 тис. на-
роджень загальна поширеність синдрому Дауна 
дорівнює 22,9 (95% СІ 21,7-22,4); трисомії 18-
5,0 (95% СІ 4,8-5,1); трисомії 13-2,0 (95% 
СІ  4,8-5,1). Серед живонароджених пошире-
ність синдрому Дауна становила 11,2 (95% СІ 
10,9-11,5); 1,04 (95% СІ 0,96-1,12)  — три-
сомії 18; 0,48 (95% СІ 0,43-0,54)  — трисо-
мії 13. Водночас питома вага матерів 35 років 
і  старших збільшилась від 13% у  1990  р. до 
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Рисунок 4
Поширеність синдрому Дауна серед живо- та мертвонароджених (Україна, 2002-2015 рр.,‰)

Рисунок 5
Відносний ризик синдрому Дауна серед живо- 
та мертвонароджених в областях порівняно з ВР 
по Україні, 2002-2015 рр. (м. Київ — 1,23; 1,11-1,35, 
м. Севастополь — 1,42; 1,10-1,84)
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19% у 2009 р., що надає авторам підстави вва-
жати, що підвищення віку матерів вплинуло на 
зростання поширеності трисомій [5].

За даними об’єднаних реєстрів EUROCAT 
(серед живо-, мертвонароджених і  плодів, 
елімінованих за генетичними показаннями) 
з  2000-2001 по 2008-2009  рр., частоти хро-
мосомної патології підвищились: синдрому 
Дауна  — від 2,107 до 2,222‰ (на  5%), що 
пояснюють збільшенням частки матерів стар-
шого віку; синдрому Едвардса  — від 0,32 до 
0,586‰ (на  36%); синдрому Патау  — від 
0,179 до 0,211‰ (на 18%) [6].

Висновки

Поширеність випадків хромосомної патоло-
гії в Україні серед живо- та мертвонароджених 

протягом усього періоду спостереження зали-
шалась стабільною, що свідчить насамперед 
про задовільний рівень діагностики та реє-
страції. За 2002-2015  рр. вона дорівнювала 
1,02±0,01‰. Основну частину хромосомних 
хвороб становив синдром Дауна з поширеністю 
0,88±0,01‰.

Підвищений ВР виникнення хромосомної 
патології та синдрому Дауна серед живо- та 
мертвонароджених спостерігався одночас-
но у  Рівненській, Волинській, Харківській, 
Херсонській, Вінницькій областях і  мм. Києві 
та Севастополі, тоді як знижений  — у  Доне-
цькій, Кіровоградській, Черкаській, Закарпат-
ській, Полтавській, Дніпропетровській та Іва-
но-Франківській областях.
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Prevalence of chromosomal abnormalities among stillbirths in Ukraine
О.V. Protsyuk, О.V. Linchak, Т.М. Pokanievych
Abstract
The article presents the prevalence of chromosomal pathology, including Down syndrome, among born alive and stillbirths 
during 2002-2015 in Ukraine. The analysis of the prevalence and relative risk of chromosomal pathology, including Down 
syndrome, in the regions of Ukraine was carried out. The comparison of these indicators for five-year periods, as well as with 
the data of the EUROCAT registries, is given.

Keywords: chromosomal pathology, Down syndrome, born alive and stillbirths.
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