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Ïåðø³ êë³í³÷í³ ïðàö³ ïðî âðîäæåíó ã³ïåðïëà-ç³þ êîðè íàäíèðêîâèõ çàëîç (ÂÃÊÍÇ) ç'ÿâèëèñÿíàïðèê³íö³ Õ²Õ ñòîð³÷÷ÿ. ²òàë³éñüêèé àíàòîì Lui-gi De Crecchio 1865 ðîêó îïèñàâ ïàö³ºíòà ÷îëî-â³÷î¿ ñòàò³, ÿêèé ïîìåð âíàñë³äîê "àäèíàì³¿ òàáëþâàííÿ", àëå ï³ä ÷àñ ðîçòèíó ó íüîãî áóëîâèÿâëåíî æ³íî÷³ ñòàòåâ³ îðãàíè [18]. Íàïðèê³íö³Õ²Õ – ïî÷àòêó ÕÕ ñòîð³÷÷ÿ âæå áóëî âèÿâëåíîâçàºìîçâ'ÿçîê ì³æ æ³íî÷èì ïñåâäîãåðìàôðîäè-òèçìîì, ïåðåä÷àñíèì ñòàòåâèì ðîçâèòêîì óõëîï÷èê³â ³ ã³ïåðïëàç³ºþ íàäíèðêîâèõ çàëîç (ÍÇ).Òåðì³í "àäðåíîãåí³òàëüíèé ñèíäðîì" (ÀÃÑ)âïåðøå çàïðîïîíóâàâ A. Gallais 1912 ðîêó [24].Àëå ñüîãîäí³ öåé òåðì³í ââàæàºòüñÿ çàñòàð³ëèì,à âèêîðèñòîâóâàòè ðåêîìåíäóºòüñÿ òåðì³í"âðîäæåíà ã³ïåðïëàç³ÿ êîðè íàäíèðêîâèõ çàëîç".Åðà ïàòîãåíåòè÷íîãî ë³êóâàííÿ õâîðîáè áåçàäðåíàëåêòîì³¿ ðîçïî÷àëàñü ó ñåðåäèí³ ÕÕ ñòî-ð³÷÷ÿ: 1949 ðîêó P. Hench ³ E. Kendall îòðèìàëèÍîáåë³âñüêó ïðåì³þ çà ñèíòåç êîðòèêîñòåðî¿ä-íèõ ãîðìîí³â. F. Bartter ³ L. Wilkins ïåðøèìèçâ'ÿçàëè ÂÃÊÍÇ ³ç äåô³öèòîì ôåðìåíò³â, ùîçàáåçïå÷óþòü ñèíòåç êîðòèçîëó [13, 48]. Ï'ÿò-äåñÿòèìè ðîêàìè ÕÕ ñòîð³÷÷ÿ áóëî ñôîðìóëüî-âàíî âèçíà÷åííÿ ÂÃÊÍÇ ÿê ãðóïè çàõâîðþâàíüç àâòîñîìíî-ðåöåñèâíèì òèïîì óñïàäêóâàííÿ,â îñíîâ³ ÿêèõ ëåæèòü äåôåêò îäíîãî ç ôåðìåí-ò³â àáî òðàíñïîðòíèõ á³ëê³â, ùî áåðóòü ó÷àñòü óá³îñèíòåç³ êîðòèçîëó â ÍÇ. Çíèæåííÿ á³îñèíòå-çó êîðòèçîëó çà ïðèíöèïîì çâîðîòíîãî çâ'ÿçêóñïðè÷èíþº çá³ëüøåííÿ ñåêðåö³¿ àäðåíîêîðòèêî-òðîïíîãî ãîðìîíó (ÀÊÒÃ) òà, ÿê íàñë³äîê, ã³ïåð-ïëàç³þ êîðè ÍÇ ³ íàêîïè÷åííÿ ìåòàáîë³ò³â, ùî ºïîïåðåäíèêàìè äåôåêòíîãî åòàïó ñòåðî¿äî´å-íåçó. ²ç ðîçâèòêîì á³îõ³ì³÷íèõ ìåòîä³â äîñë³ä-æåííÿ ç'ÿâèëàñÿ ìîæëèâ³ñòü ê³ëüê³ñíîãî âèçíà-÷åííÿ ó êðîâ³ ïàö³ºíò³â ð³çíèõ ñòåðî¿äíèõñïîëóê, ùî äîçâîëèëî ç óðàõóâàííÿì õàðàêòåð-íî¿ êë³í³÷íî¿ êàðòèíè îïèñàòè íîâ³ âàð³àíòèôåðìåíòíèõ äåôåêò³â ñòåðî¿äî´åíåçó, ÿê³ ïðè-çâîäÿòü äî ÂÃÊÍÇ [15, 17, 19, 36].

Â³ñ³ìäåñÿòèìè ðîêàìè ÕÕ ñòîð³÷÷ÿ çàâäÿêèóñï³õàì ìîëåêóëÿðíî¿ ãåíåòèêè ïî÷àëàñÿ íîâàåðà ó âèâ÷åíí³ ÂÃÊÍÇ. Áóëî êëîíîâàíî ãåíè, ùîêîäóþòü ôåðìåíòè ñòåðî¿äî´åíåçó, ðîçðîáëå-íî ìåòîäèêó ìîëåêóëÿðíî¿ ä³àãíîñòèêè äëÿ âñ³õôîðì ÂÃÊÍÇ [29, 39, 46, 47].Íàéá³ëüøó ÷àñòêó ñåðåä ôîðì ÂÃÊÍÇ (äî95%) ñêëàäàº ôîðìà, îáóìîâëåíà äåô³öèòîìôåðìåíòó 21-ã³äðîêñèëàçè. Ôåðìåíò ñïðèÿºïåðåòâîðåííþ ïðîãåñòåðîíó íà äåçîêñèêîðòè-êîñòåðîí ³ 17-ã³äðîêñèïðîãåñòåðîíó íà 11-äå-çîêñèêîðòèçîë. Çàëåæíî â³ä çáåðåæåíî¿ àêòèâ-íîñò³ ôåðìåíòó ðîçð³çíÿþòü ñ³ëü-âòðàòíó ôîð-ìó (àêòèâí³ñòü 21-ã³äðîêñèëàçè º ìåíøîþ â³ä1%), ïðîñòó â³ðèëüíó (àêòèâí³ñòü ôåðìåíòó íåïåðåá³ëüøóº 5%), ï³çíþ íåêëàñè÷íó ôîðìó, ùîìàí³ôåñòóº ï³ä ÷àñ ïóáåðòàòó àáî ó äîðîñëèõ(àêòèâí³ñòü ôåðìåíòó â ìåæàõ 20-30%) [2, 5, 6,9, 10]. Ç îãëÿäó íà àâòîñîìíî-ðåöåñèâíèé òèïóñïàäêóâàííÿ çàõâîðþâàííÿ íå äèâíî, ùî íà-éá³ëüøà ÷àñòîòà éîãî ðåºñòðóºòüñÿ â åòí³÷íî³çîëüîâàíèõ ãðóïàõ, íà òåðèòîð³ÿõ ³ç ìàëîþ ê³ëü-ê³ñòþ íàñåëåííÿ, äå çá³ëüøåíî éìîâ³ðí³ñòüïàðóâàííÿ îñ³á ³ç ãåòåðîçèãîòíèì íîñ³éñòâîì ìó-òàö³é ãåíà CYP21, ùî êîäóº ôåðìåíò 21-ã³äðîê-ñèëàçó.Îñê³ëüêè ÂÃÊÍÇ º õâîðîáîþ ðîçïîâñþäæå-íîþ, ïîòåíö³éíî ëåòàëüíîþ òà ìàº âèñîêî ñïå-öèô³÷íèé ³ ÷óòëèâèé ìàðêåð ãîðìîíàëüíî¿ ä³àã-íîñòèêè – 17-ã³äðîêñèïðîãåñòåðîí (17-ÎÍÐ),âîíà â³äïîâ³äàº óìîâàì âêëþ÷åííÿ äî ïðîãðà-ìè íåîíàòàëüíîãî ñêðèí³íãó. Ó ïåð³îä, êîëè íåçàñòîñîâóâàâñÿ ñêðèí³íã, â÷àñíà ä³àãíîñòèêàÂÃÊÍÇ âíàñë³äîê äåô³öèòó 21-ã³äðîêñèëàçè áóëàâêðàé íèçüêîþ, ùî ñïðè÷èíÿëî òÿæê³ ìåäè÷í³ òàñîö³àëüí³ íàñë³äêè. Òàê, 35% õëîï÷èê³â ³ç êëà-ñè÷íîþ ñ³ëü-âòðàòíîþ ôîðìîþ ÂÃÊÍÇ ïîìèðà-ëè âíàñë³äîê â³äñóòíîñò³ â÷àñíî¿ ãîðìîíàëüíî¿òåðàï³¿. Ñìåðòí³ñòü çà â³äñóòíîñò³ ñêðèí³íãó ñêëà-äàº â³ä 4% äî 10%. Êîæíó òðåòþ ä³â÷èíêó ç IV-V ñòóïåíåì â³ðèë³çàö³¿ çà Ïðàäåðîì [36] íà ÷àñ
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íàðîäæåííÿ ðåºñòðóâàëè ó ÷îëîâ³÷³é ñòàò³. Â÷àñ-íî íå ä³àãíîñòîâàí³ â³ðèëüíà òà ï³çíÿ íåêëàñè÷-íà ôîðìè ÂÃÊÍÇ ñïðè÷èíÿëè ó ïàö³ºíò³â îáîõñòàòåé ã³ïåðàíäðîãåí³þ, çìåíøåííÿ ¿õ ê³íöåâî-ãî çðîñòó, ïîðóøåííÿ ñòàòåâîãî ðîçâèòêó òàíåïë³äí³ñòü, ó ä³â÷èíîê òà ¿õ áàòüê³â – ïñèõîëî-ã³÷í³ ïðîáëåìè, ïîâ'ÿçàí³ ç âèðàæåíèì ã³ðñóòèç-ìîì ³ íàâ³òü íåîáõ³äí³ñòþ çì³íè ñòàò³ äèòèí³ çêàð³îòèïîì 46ÕÕ (ó ðàç³ ïîïåðåäíüî¿ ¿¿ ðåºñòðà-ö³¿ ó ÷îëîâ³÷³é ñòàò³ âíàñë³äîê âðîäæåíî¿ ã³ïåð-àíäðîãåí³¿) [2, 5, 9, 10, 21, 25, 40, 45]. Çã³äíî çâëàñíèìè äàíèìè, ñåðåä 48 ä³â÷èíîê ³ç ÂÃÊÍÇ,ÿê³ ïðîõîäèëè ë³êóâàííÿ ç 2007 ïî 2012 ðîêè,ø³ñòüîõ (12,5%) áóëî çàðåºñòðîâàíî íà ÷àñ íà-ðîäæåííÿ ó ÷îëîâ³÷³é ñòàò³, ñïðàâæíþ ñòàòü áóëîâñòàíîâëåíî ëèøå ï³ä ÷àñ ãîñï³òàë³çàö³¿ ó â³ää³-ëåííÿ. Áàòüêè òðüîõ ä³â÷èíîê ³ç ÂÃÊÍÇ ³ êàð³î-òèïîì 46ÕÕ â³äìîâèëèñÿ â³ä çì³íè ñòàò³ íà æ³-íî÷ó ó çâ'ÿçêó ç ï³çíüîþ ä³àãíîñòèêîþ õâîðîáè,âèñîêèì ñòóïåíåì â³ðèë³çàö³¿ òà ñîö³àëüíèìèîñîáëèâîñòÿìè ðîäèíè.Êð³ì íåâ÷àñíî¿ ä³àãíîñòèêè, ó êë³í³÷í³é ïðàê-òèö³ òðàïëÿëèñÿ âèïàäêè âñòàíîâëåííÿ ä³àãíîçóÂÃÊÍÇ, ïðèçíà÷åííÿ òåðàï³¿ ãëþêîêîðòèêî¿äàìèòà îôîðìëåííÿ ³íâàë³äíîñò³ ïàö³ºíòàì ³ç õèáíî-ïîçèòèâíèì ï³äâèùåííÿì 17-ÎÍÐ. Ö³ âèïàäêèîáóìîâëåíî â³äñóòí³ñòþ â Óêðà¿í³ ÷³òêèõ êðèòå-ð³¿â ä³àãíîñòèêè ÂÃÊÍÇ çà ð³âíåì 17-ÎÍÐ ó íî-âîíàðîäæåíèõ â³ä ìàòåð³â ³ç ð³çíèì òåðì³íîìãåñòàö³¿, à òàêîæ ìàñîþ ò³ëà ó ïåðåäñêðèí³íãî-âèé ïåð³îä.Â îñíîâ³ ñêðèí³íãó íà ÂÃÊÍÇ ëåæèòü âèçíà-÷åííÿ ð³âíÿ 17-ÎÍÐ ó ñóõ³é ïëÿì³ êðîâ³ íà ô³ëü-òðóâàëüíîìó ïàïåð³. Ö³é ìåòîä áóëî çàïðîïî-íîâàíî òà âïåðøå âïðîâàäæåíî íà Àëÿñö³1977 ðîêó. ×àñòîòà ðîçïîâñþäæåíîñò³ ÂÃÊÍÇ íàö³é òåðèòîð³¿ äî òåïåð³øíüîãî ÷àñó ââàæàºòüñÿíàéâèùîþ ó ñâ³ò³ – 1:280 æèâèõ íîâîíàðîäæå-íèõ. Íà öåé ÷àñ ïîíàä 20 åêîíîì³÷íî ðîçâèíó-òèõ êðà¿í âïðîâàäèëè ñêðèí³íã íà ÂÃÊÍÇ,çàâäÿêè ÷îìó âèâ÷åíî ÷àñòîòó ïàòîëîã³¿ ó öèõêðà¿íàõ. Òàê, ó ºâðîïåéñüê³é ïîïóëÿö³¿ âîíà ñòà-íîâèòü â³ä 1:12000 äî 1:14500 æèâèõ íîâîíà-ðîäæåíèõ [1, 9, 49]. Â Óêðà¿í³ íåîíàòàëüíèé ñêðè-í³íã ðîçïî÷àòî ëèøå 2012 ðîêó, òîìó ñüîãîäí³ùå â³äñóòí³ òî÷í³ äàí³ ùîäî ïîøèðåíîñò³ ÂÃÊÍÇó íàø³é êðà¿í³. Ïðîòå ÿêùî ââàæàòè ÷àñòîòó çà-õâîðþâàííÿ íàáëèæåíîþ äî ºâðîïåéñüêî¿, òîê³ëüê³ñòü õâîðèõ íà ÂÃÊÍÇ ä³òåé â Óêðà¿í³ ìàº óñåðåäíüîìó ñêëàäàòè áëèçüêî 600 îñ³á. Ðàçîì³ç òèì, çà äàíèìè çâ³ò³â îáëàñíèõ äèòÿ÷èõ åí-äîêðèíîëîã³â 2011 ðîêó, òàêèõ ä³òåé íàë³÷óâà-

ëîñÿ ëèøå 85. ×àñòîòà ï³çíüî¿ ôîðìè ÂÃÊÍÇâíàñë³äîê äåô³öèòó 21-ã³äðîêñèëàçè, çà äàíèìèíèçêè àâòîð³â, ñêëàäàº 0,1-1% ó çàãàëüí³é ïîïó-ëÿö³¿ [2, 5, 6, 9, 10, 21, 49]. Îòæå, ñåðåä ä³òåéÓêðà¿íè ìàº áóòè â³ä 800 äî 8000 õâîðèõ ³ç ö³ºþíîçîëîã³ºþ.Çã³äíî ç ïðîöåäóðîþ íåîíàòàëüíîãî ñêðè-í³íãó, çðàçêè êðîâ³ äëÿ äîñë³äæåííÿ 17-ÎÍÐ áå-ðóòü ó íîâîíàðîäæåíèõ ³ç ï'ÿòêè íà ô³ëüòðóâàëü-íèé ïàï³ð: ó äîíîøåíèõ – íà 3-5-ó äîáó æèòòÿ, óíåäîíîøåíèõ ³ õâîðèõ íåìîâëÿò – íà 7-8-ó äîáó.Õî÷à âèçíà÷åííÿ ð³âíÿ 17-ÎÍÐ ó íîâîíàðîäæå-íèõ ââàæàþòü îñíîâíèì ìàðêåðîì äëÿ âñòàíîâ-ëåííÿ ä³àãíîçó ÂÃÊÍÇ, òðåáà âðàõîâóâàòè, ùîíà öåé ïîêàçíèê âïëèâàº áàãàòî ÷èííèê³â, ùîìîæå ïðèçâîäèòè äî õèáíî-ïîçèòèâíèõ àáî õèá-íî-íåãàòèâíèõ ðåçóëüòàò³â. Ïðîòÿãîì ïåðøèõäí³â â³ä íàðîäæåííÿ ð³âåíü 17-ÎÍÐ ï³äâèùåíîïðàêòè÷íî â óñ³õ ä³òåé. Àëå ó çäîðîâèõ ä³òåé â³íøâèäêî çíèæóºòüñÿ äî íîðìè, à çà íàÿâíîñò³ÂÃÊÍÇ ìàº òåíäåíö³þ äî ï³äâèùåííÿ. Ó äîñë³ä-æåíí³ A. Hughes [26] âèçíà÷àëè ð³âåíü 17-ÎÍÐ ó70 äîíîøåíèõ íåìîâëÿò ó òåðì³í â³ä 12-¿ ãîäè-íè äî 7-¿ äîáè â³ä íàðîäæåííÿ. Ïðàêòè÷íî â óñ³õçäîðîâèõ ä³òåé ð³âåíü 17-ÎÍÐ çíèçèâñÿ äî íîð-ìè ó ïåðø³ 36 ãîäèí ï³ñëÿ íàðîäæåííÿ ç 69±±12,9 íã/ìë äî 2 íã/ìë òà óòðèìóâàâñÿ ó öèõìåæàõ äî 7-¿ äîáè äîñë³äæåííÿ. Ó ðàç³ ïðèºä-íàííÿ çàõâîðþâàíü ð³âåíü 17-ÎÍÐ ó íåìîâëÿò äî5-7-¿ äîáè æèòòÿ óòðèìóâàâñÿ áëèçüêî 10 íã/ìë.Íà ð³âåíü 17-ÎÍÐ çíà÷íî âïëèâàº ñòóï³íü íåäî-íîøåíîñò³ äèòèíè. Öå ïîÿñíþºòüñÿ çíèæåííÿìàêòèâíîñò³ äåê³ëüêîõ ôåðìåíò³â ñòåðî¿äî´åíåçó,íàäòî íà 29-ìó òèæí³ âàã³òíîñò³. ²ñíóº íåãàòèâíàêîðåëÿö³ÿ ì³æ ãåñòàö³éíèì â³êîì äèòèíè, éîãîìàñîþ ò³ëà òà ð³âíåì 17-ÎÍÐ [16, 20, 26, 27, 31,40, 43]. Òîìó á³ëüø³ñòü ñêðèí³íãîâèõ ïðîãðàììàþòü ð³çí³ íîðìàòèâí³ ïîêàçíèêè 17-ÎÍÐ çà-ëåæíî â³ä ìàñè ò³ëà íîâîíàðîäæåíèõ òà ¿õ ãåñ-òàö³éíîãî â³êó, ùî äîçâîëÿº çá³ëüøèòè ïîçèòèâíóïðîãíîñòè÷íó ö³íí³ñòü ñêðèí³íãó. Ïîçèòèâíà ïðî-ãíîñòè÷íà ö³íí³ñòü ñêðèí³íãó âèçíà÷àºòüñÿ ÿê â³ä-íîøåííÿ ê³ëüêîñò³ ä³òåé ³ç ÂÃÊÍÇ äî çàãàëüíî¿ê³ëüêîñò³ ä³òåé ³ç ï³äâèùåííÿì ð³âíÿ 17-ÎÍÐ çàðåçóëüòàòàìè òåñòó.Àáè çìåíøèòè ê³ëüê³ñòü õèáíî-ïîçèòèâíèõðåçóëüòàò³â, òðåáà äîòðèìóâàòè òåðì³í³â ³ ïðà-âèë çàáèðàííÿ êðîâ³, íàäòî ó íåäîíîøåíèõ íå-ìîâëÿò. Ï³ä ÷àñ ôîðìóâàííÿ ïëÿìè êðîâ³ íà ô³ëü-òðóâàëüíîìó ïàïåð³ íåîáõ³äíî çàáåçïå÷èòè ¿¿îäíîøàðîâ³ñòü, îñê³ëüêè ï³ä ÷àñ àíàë³çó áàãàòî-øàðîâî¿ ïëÿìè ïîêàçíèê 17-ÎÍÏ áóäå á³ëüøèì
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ó ñò³ëüêè æ ðàç³â, ñê³ëüêè øàð³â êðîâ³ íàíåñåíîíà ïëÿìó. Ó äîíîøåíèõ ä³òåé, ÿê³ ìàþòü íåîíà-òàëüí³ óñêëàäíåííÿ (çàòðèìêó âíóòð³øíüîóòðîá-íîãî ðîçâèòêó, âíóòð³øíüîóòðîáíó ³íôåêö³þ,ã³ïîêñ³þ, ã³ïåðá³ë³ðóá³íåì³þ ïîíàä 30 ìã/äë), ð³-âåíü 17-ÎÍÐ òàêîæ ìîæå áóòè ï³äâèùåíèì [8,12, 14, 59, 24, 27, 31, 48, 51]. Êð³ì öüîãî, ó ðàç³âèêîðèñòàííÿ ³ìóíîëîã³÷íèõ ìåòîä³â âèçíà÷åí-íÿ 17-ÎÍÐ â³äçíà÷åíî â³äíîñíî ñëàáêó ñïåöè-ô³÷í³ñòü àíòèò³ë, à òàêîæ ïåðåõðåñíó ¿õ ðåàêö³þç ð³çíèìè ñòåðî¿äàìè, ÿê³ íîâîíàðîäæåíà äèòè-íà ìàº ó âåëèê³é ê³ëüêîñò³ [11, 14, 30, 33, 34, 43,50]. Á³ëüø³ñòü ôóíêö³îíóþ÷èõ ïðîãðàì, ó òîìó÷èñë³ âïðîâàäæåíà â Óêðà¿í³, âèêîðèñòîâóþòü äëÿâèçíà÷åííÿ 17-ÎÍÐ ³ìóíîôåðìåíòíèé àíàë³ç ³ççàñòîñóâàííÿì íàáîð³â "ANI Labsys-tems"(Ô³íëÿíä³ÿ). Çã³äíî ç íàêàçîì ÌÎÇ Óêðà¿-íè â³ä 29.03.2012 ð. ¹ 221 "Ïðî çàòâåðäæåííÿòèì÷àñîâîãî ïîðÿäêó ïðîâåäåííÿ ñêðèí³íãó íî-âîíàðîäæåíèõ íà àäðåíîãåí³òàëüíèé ñèíäðîì òàîö³íêè éîãî ðåçóëüòàò³â", ðåêîìåíäîâàíî ââà-æàòè íîðìàëüíèì ð³âåíü 17-ÎÍÐ äëÿ äîíîøå-íèõ íîâîíàðîäæåíèõ äî 20 íã/ìë, äëÿ íåäîíî-øåíèõ – äî 40-65 íã/ìë çàëåæíî â³ä òåðì³íóãåñòàö³¿ [4]. Ó êðà¿íàõ, ÿê³ âæå ìàþòü òðèâàëèéäîñâ³ä ñêðèí³íãó íà ÂÃÊÍÇ, íîðìàòèâí³ ð³âí³17-ÎÍÐ êîðåãóâàëè â³äïîâ³äíî äî íàö³îíàëüíèõîñîáëèâîñòåé, òåõíîãåííèõ ³ êë³ìàòè÷íèõ óìîâ.Ö³ ïîêàçíèêè ìàþòü ñóòòºâ³ â³äì³ííîñò³ ó ð³çíèõëàáîðàòîð³ÿõ ³ ñêëàäàþòü ó ñåðåäíüîìó 30-90 íìîëü/ë [25]. Íàïðèêëàä, J. Berry et al. [14]ïðîïîíóþòü ïîðîãîâ³ çíà÷åííÿ (cut off) 17-ÎÍÐ,ùî ó 10 ðàç³â ð³çíÿòüñÿ ó íåäîíîøåíèõ ³ äîíî-øåíèõ ä³òåé: 20 íìîëü/ë ³ 200 íìîëü/ë â³äïîâ³ä-íî. Äîñë³äæåííÿ Â. Olgremo et al. [34] âèçíà÷à-þòü íîðìàòèâí³ ïîêàçíèêè 17-ÎÍÐ äî 13,2 íã/ìëó äîíîøåíèõ ìàëþê³â ³ 39,7 íã/ìë – ó íåäîíî-øåíèõ. S. Ohkubo et al. [33] ââàæàþòü çà íîðìóð³âí³ 17-ÎÍÐ äî 91,5 íã/ìë (äî 31-ãî òèæíÿ ãåñ-òàö³¿), 16,2 íã/ìë (32-35-é òèæäåíü), 9,7 íã/ìë(36-37-é òèæí³) òà 8,5 íã/ìë (ï³ñëÿ 37-ãî òèæíÿãåñòàö³¿). D.B. Allan et al. [11] ïðîïîíóþòü òàê³ä³àãíîñòè÷í³ ð³âí³ 17-ÎÍÐ çàëåæíî â³ä ìàñè ò³ëàíîâîíàðîäæåíèõ: 165 íã/ìë (ìåíøå â³ä 1,3 êã),135 íã/ìë (1,3-1,6 êã), 90 íã/ìë (1,7-2,2 êã) ³40 íã/ìë (ïîíàä 2,2 êã). Ó äîñë³äæåíí³ [31] ðå-êîìåíäîâàíî ïðîâîäèòè êîðåêö³þ íîðìàòèâó17-ÎÍÐ ó ä³òåé, ÿê³ íàðîäèëèñÿ äîñòðîêîâî, çàäîïîìîãîþ ³íäåêñó íåäîíîøåíîñò³, ÿêèé ðîçðà-õîâóºòüñÿ çà ìàñîþ ò³ëà òà ãåñòàö³éíèì â³êîìäèòèíè. Äëÿ îá÷èñëåííÿ ðåàëüíîãî ð³âíÿ 17-ÎÍÐàâòîðè ðåêîìåíäóþòü ðîçä³ëèòè âèçíà÷åíèé ð³-

âåíü 17-ÎÍÐ íà ³íäåêñ íåäîíîøåíîñò³. Àâòîðèââàæàþòü, ùî âèêîðèñòàííÿ öüîãî ìåòîäó äî-çâîëÿº çìåíøèòè ê³ëüê³ñòü õèáíî-ïîçèòèâíèõðåçóëüòàò³â äëÿ íåäîíîøåíèõ íåìîâëÿò.Äëÿ ä³òåé Óêðà¿íè íîðìàòèâí³ ìåæ³ ñêðèí³í-ãîâîãî ð³âíÿ 17-ÎÍÐ ùå íå â³äïðàöüîâàíî, íåâèçíà÷åíî ãðóïè ðèçèêó ðîçâèòêó ð³çíèõ ôîðìÂÃÊÍÇ, â³äñóòí³ àëãîðèòìè ä³àãíîñòèêè ³ òàêòè-êè ë³êóâàííÿ ä³òåé ³ç òðàíçèòîðíîþ ôîðìîþäèñôóíêö³¿ êîðè íàäíèðêîâèõ çàëîç (ÒÄÊÍÇ).Êð³ì òîãî, â Óêðà¿í³ â³äñóòí³ åï³äåì³îëîã³÷í³ äàí³ùîäî ðîçïîâñþäæåíîñò³ òà çàõâîðþâàíîñò³ ä³-òåé íà ÂÃÍÇ ó ð³çíèõ ðåã³îíàõ.Ç ïî÷àòêîì íåîíàòàëüíîãî ñêðèí³íãó áàãàòîïàö³ºíò³â çâåðòàþòüñÿ äî åíäîêðèíîëîã³â ³ç ïðî-áëåìîþ ïåðñèñòåíö³¿ ï³äâèùåíîãî ð³âíÿ 17-ÎÍÐáåç êë³í³÷íèõ ïðîÿâ³â ÂÃÊÍÇ. Óñ³ êîíòðîëüí³ âè-ì³ðþâàííÿ 17-ÎÍÐ ìàþòü îö³íþâàòèñÿ çà íîð-ìàòèâíèìè ïîêàçíèêàìè ëàáîðàòîð³¿, äå âèêî-íóºòüñÿ àíàë³ç [2, 9]. Çà äàíèìè ãîðìîíàëüíèõëàáîðàòîð³é Óêðà¿íè, íîðìàëüíèé ð³âåíü 17-ÎÍÐó äîíîøåíèõ íåìîâëÿò ç 5-ãî äî 60-ãî äíÿ â³äíàðîäæåííÿ ó ñèðîâàòö³ êðîâ³ íå ïåðåâèùóº5 íã/ìë. Òîìó äèòèíà, ÿêà ï³ä ÷àñ ïîâòîðíîãîîáñòåæåííÿ ìàº â³äõèëåííÿ ð³âíÿ 17-ÎÍÐ â³äíîðìàòèâíèõ ëàáîðàòîðíèõ çíà÷åíü, ïîòðåáóºäèíàì³÷íîãî ñïîñòåðåæåííÿ ãîðìîíàëüíèõïîêàçíèê³â, òåìï³â ô³çè÷íîãî òà ñòàòåâîãî ðîç-âèòêó. Òàêèõ ïàö³ºíò³â ìîæíà ðîçïîä³ëèòè íà äå-ê³ëüêà ãðóï. Ä³òè ïåðøî¿ ãðóïè ó ïðîöåñ³ ñïî-ñòåðåæåííÿ çàëèøàþòüñÿ çäîðîâèìè áåç êë³í³÷-íèõ ³ ëàáîðàòîðíèõ îçíàê ÂÃÊÍÇ àáî ìàþòüÒÄÊÍÇ ³ç ïåðñèñòåíö³ºþ ï³äâèùåíîãî ð³âíÿ17-ÎÍÐ äî 3-6 ì³ñÿö³â â³ä íàðîäæåííÿ. P. Ca-varzere et al. [20] ï³ñëÿ ïðîâåäåííÿ ãåíåòè÷íîãîàíàë³çó â ãðóï³ îáñòåæåíèõ ³ç ÒÄÊÍÇ íå çàðåºñ-òðóâàëè æîäíîãî äåôåêòó ãåíà CYP21, àëå ö³ äàí³âèìàãàþòü ïîäàëüøîãî âèâ÷åííÿ. Äëÿ ä³òåé äðó-ãî¿ ãðóïè ³ñíóº éìîâ³ðí³ñòü ðîçâèòêó â³ðèëüíî¿ôîðìè. Íà ÷àñ âñòàíîâëåííÿ ä³àãíîçó ö³ ïàö³ºí-òè ìàþòü îòðèìóâàòè ë³êóâàííÿ ãëþêîêîðòèêî¿-äàìè çã³äíî ç ïðîòîêîëîì [8]. Äî òðåòüî¿ ãðóïèâõîäÿòü ä³òè, ó ÿêèõ ìîæëèâèé ðîçâèòîê ï³çíüî¿íåêëàñè÷íî¿ ôîðì³ ÂÃÊÍÇ ³ ÿê³ ÷àñòî º íîñ³ÿìèãîìîçèãîòíî¿ ìóòàö³¿ V281L òà ³íîä³ ìîæóòü ìàòèãåòåðîçèãîòí³ ìóòàö³¿ ãåíà CYP21, îäíà ç ÿêèõïðèòàìàííà íåêëàñè÷í³é ôîðì³ ÂÃÊÍÇ, ³íøà –êëàñè÷í³é ôîðì³ õâîðîáè, ùî îáóìîâëþº íåçíà÷-íå çá³ëüøåííÿ ð³âíÿ 17-ÎÍÐ ï³ä ÷àñ ñêðèí³íãó[5, 9, 20, 23, 45].²íøà ïðîáëåìà, ùî âèíèêàº ï³ä ÷àñ ïðîâå-äåííÿ ñêðèí³íãó, öå õèáíî-íåãàòèâí³ ïîêàçíèêè
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17-ÎÍÐ. Îñíîâíîþ ïðè÷èíîþ öüîãî ìîæå áóòèïðèéìàííÿ ìàò³ð'þ ãîðìîíàëüíèõ ïðåïàðàò³â äëÿë³êóâàííÿ åêñòðàãåí³òàëüíî¿ ïàòîëîã³¿ (àêòèâí³àâòî³ìóíí³ òà ðåâìàòè÷í³ ïðîöåñè, áðîíõ³àëüíààñòìà òîùî) àáî ç ìåòîþ ïðîô³ëàêòèêè ðåñï³-ðàòîðíîãî äèñòðåñ-ñèíäðîìó ïëîäà ó ðàç³ çà-ãðîçè ïåðåä÷àñíèõ ïîëîã³â. Çà äàíèìè ë³òåðà-òóðè, ó 7-10% âèïàäê³â âàã³òí³ ó êðà¿íàõ ªâðîïèòà Ï³âí³÷íî¿ Àìåðèêè îòðèìóþòü ãëþêîêîðòè-êî¿äè [38, 43]. Â Óêðà¿í³, çã³äíî ç íîðìàòèâíèìèäîêóìåíòàìè [7], êîæíà ïîðîä³ëëÿ, ÿêà ìàº ðè-çèê ïåðåä÷àñíèõ ïîëîã³â, ìàº îòðèìóâàòè òåðà-ï³þ êîðòèêîñòåðî¿äàìè (äåêñàìåòàçîí àáî áåòà-ìåòàçîí) ïðîòÿãîì 2 ä³á ó äîç³ 24 ìã. Òàêîæ âÓêðà¿í³ ³ñíóº ïðàêòèêà ïðèçíà÷åííÿ âàã³òíèì çÿâèùàìè ã³ïåðàíäðîãåí³¿ äî çàâåðøåííÿ âàã³ò-íîñò³ â³äíîñíî íåâèñîêèõ äîç ãëþêîêîðòèêî¿ä³â(çàçâè÷àé äåêñàìåòàçîíó). Çà òàêèõ óìîâ ï³ä ÷àñíåîíàòàëüíîãî ñêðèí³íãó íà ÂÃÊÍÇ ³ñíóº âèñîêàéìîâ³ðí³ñòü îòðèìàííÿ õèáíî-íåãàòèâíèõ éîãîðåçóëüòàò³â âíàñë³äîê çíèæåííÿ ïîêàçíèê³â17-ÎÍÐ ó íåìîâëÿò ³ç ÂÃÊÍÇ.Ùå îäí³ºþ ïðè÷èíîþ îòðèìàííÿ õèáíî-íå-ãàòèâíèõ ðåçóëüòàò³â ñêðèí³íãó íà ÂÃÊÍÇ º íà-ÿâí³ñòü ó äèòèíè ãåíà, ùî êîäóº ðåöåïòîð äîãëþêîêîðòèêî¿ä³â (GR) òà îáóìîâëþº ï³äâèùåíó÷óòëèâ³ñòü äî êîðòèçîëó (N363S, BclI). Îçíà÷å-íèé ãåí ó çäîðîâèõ ìàëþê³â íå âïëèâàº íàð³âåíü 17-ÎÍÐ, àëå ó ðàç³ íàäì³ðíîãî ñòèìóëþ-âàííÿ â³ñ³ ã³ïîòàëàìóñ-ã³ïîô³ç-ÍÇ ó âíóòð³øíüîóò-ðîáíèé ïåð³îä, ùî ìàº ì³ñöå çà ÂÃÊÍÇ, ìîæåâ³äáóâàòèñÿ õèáíå çíèæåííÿ ð³âíÿ 17-ÎÍÐ ï³ä÷àñ ïðîâåäåííÿ ñêðèí³íãó. Çà öèõ óìîâ äèòèíà çêë³í³÷íèìè îçíàêàìè ÂÃÊÍÇ ìàº ïîì³ðíó â³ðèë³-çàö³þ ãåí³òàë³é (²-²² ñòóïåíÿ çà Ïðàäåðîì) ³ ïðàê-òè÷íî íîðìàëüíèé ð³âåíü 17-ÎÍÐ. Ö³ äàí³ âèìà-ãàþòü ïîäàëüøîãî âèâ÷åííÿ [32, 36, 41].²ñíóº äåê³ëüêà ñïîñîá³â ï³äâèùåííÿ ïîçèòèâ-íî¿ ïðîãíîñòè÷íî¿ ö³ííîñò³ ñêðèí³íãó. Çá³ëüøåí-íÿ ãðàíè÷íèõ çíà÷åíü 17-ÎÍÐ (cut off) ïðèâåäåäî çìåíøåííÿ ê³ëüêîñò³ õèáíî-ïîçèòèâíèõ ðå-çóëüòàò³â, ïðîòå îäíî÷àñíî çíèçèòüñÿ ÷óòëèâ³ñòüìåòîäó. Çà òàêèõ óìîâ áóäå ä³àãíîñòóâàòèñÿëèøå òÿæêà ñ³ëü-âòðàòíà ôîðìà çàõâîðþâàííÿ,àëå áëèçüêî 30% â³ðèëüíî¿ ôîðìè íå áóäå ä³àã-íîñòîâàíî. Âèñîê³ ïîêàçíèêè cut off 17-ÎÍÐ âè-êîðèñòîâóþòü ó ïðîãðàìàõ ñêðèí³íãó Øâåö³¿ òàØâåéöàð³¿, ùî ï³äâèùèëî ïîçèòèâíó ïðîãíîñ-òè÷íó éîãî ö³íí³ñòü äî 24% ³ 50% â³äïîâ³äíî,àëå çíèçèëî ÷óòëèâ³ñòü ìåòîäó äî 92-97% [5,45]. Çã³äíî ç íàøèìè äàíèìè, çà ðåçóëüòàòàìèñêðèí³íãó 2012 ðîêó ó Êè¿âñüê³é îáëàñò³ éîãî

ïîçèòèâíà ïðîãíîñòè÷íà ö³íí³ñòü ñêëàëà 1,6%.Ó ì³ñò³ Êèºâ³ çà 4 ì³ñÿö³ ñêðèí³íãó íà ÂÃÊÍÇ áóëîâèÿâëåíî 788 âèïàäê³â ïåðâèííî ï³äâèùåíèõð³âí³â 17-ÎÍÐ, ï³ñëÿ ïðîâåäåííÿ ðå-ñêðèí³íãóëèøå 38 ³ç öèõ íîâîíàðîäæåíèõ, ÿê³ íå ìàþòüêë³í³÷íèõ îçíàê ÂÃÊÍÇ, çàëèøàþòüñÿ ï³ä ñïî-ñòåðåæåííÿì äèòÿ÷èõ åíäîêðèíîëîã³â.²íøèì ï³äõîäîì äî ï³äâèùåííÿ ñïåöèô³÷íîñò³íåîíàòàëüíîãî ñêðèí³íãó º ïðîâåäåííÿ ðå-òåñ-òóâàííÿ íîâîíàðîäæåíèì íà 7-10-òó äîáó æèò-òÿ, à íåäîíîøåíèì – ï³ñëÿ äîñÿãíåííÿ íèìè36 òèæí³â ãåñòàö³éíîãî â³êó. Çã³äíî ç äàíèìè ë³-òåðàòóðè, ï³äâèùåííÿ ð³âíÿ 17-ÎÍÐ ï³ä ÷àñ ðå-òåñòóâàííÿ òðàïëÿºòüñÿ ëèøå ó ä³òåé ³ç ÂÃÊÍÇ.Ïðîòå ï³ñëÿ ðå-òåñòóâàííÿ çàëèøàþòüñÿ â³ä 1%äî 8% ä³òåé, ó ÿêèõ ð³âåíü 17-ÎÍÐ íåäîñòàòíüîçíèæóºòüñÿ ³ ÿê³ ïîòðåáóþòü ïîäàëüøîãî ñïî-ñòåðåæåííÿ [5, 20, 40].Âèêîðèñòàííÿ íà äðóãîìó åòàï³ ñêðèí³íãóá³ëüø ñó÷àñíèõ éîãî ìåòîäèê äîçâîëèëî á ñóò-òºâî ï³äâèùèòè ÷óòëèâ³ñòü ïðîöåäóðè òà ðåçóëü-òàòèâí³ñòü ñàìîãî ñêðèí³íãó. Òàíäåìíà ìàñ-ñïåê-òðîìåòð³ÿ (ÒÌÑ) º ñó÷àñíèì ìåòîäîì ðîçä³ëåí-íÿ ñòåðî¿ä³â, ùî ìîæóòü äàâàòè ïåðåõðåñí³ðåàêö³¿. Öåé ìåòîä ³ç âèñîêîþ åôåêòèâí³ñòþâèêîðèñòîâóºòüñÿ ó ÑØÀ òà äåÿêèõ êðà¿íàõ ªâ-ðîïè. Òàê, ñåðåä àíàë³ç³â ³ç ï³äâèùåíèì ð³âíåì17-ÎÍÐ, âèçíà÷åíèì çà äîïîìîãîþ ³ìóíîëîã³÷-íèõ ìåòîä³â, áëèçüêî 40% âèÿâèëèñÿ íîðìàëü-íèìè çà ðåçóëüòàòàìè ìóëüòèñòåðî¿äíîãî àíà-ë³çó ç âèêîðèñòàííÿì ÒÌÑ. Àëå íàéá³ëüø åôåê-òèâíèì º ðîçðàõóíîê ñï³ââ³äíîøåííÿ ñòåðî¿ä³â.Òàê, âèçíà÷åííÿ â³äíîøåííÿ ñóìè ïîêàçíèê³â17-ÎÍÐ ³ àíäðîñòåíä³îíó äî ð³âíÿ êîðòèçîëó, ùîâèêîðèñòîâóâàëîñÿ ï³ä ÷àñ ñêðèí³íãó ó øòàò³ Ì³-íåñîòà, çá³ëüøèëî ïîçèòèâíó ïðîãíîñòè÷íó ö³í-í³ñòü ìåòîäó ç 0,64% äî 7,3%. À âèçíà÷åííÿ ñòå-ðî¿äíî¿ ñïîëóêè 21-äåçîêñèêîðòèçîëó, ð³âåíüÿêî¿ çíà÷íî ï³äâèùåíî ëèøå ó ä³òåé ³ç äåô³öè-òîì 21-ã³äðîêñèëàçè, à òàêîæ ðîçðàõóíîê â³äíî-øåííÿ ñóìè ïîêàçíèê³â 17-ÎÍÐ ³ 21-ã³äðîêñè-êîðòèçîëó äî êîðòèçîëó, âèçíà÷åíèõ ìåòîäîìÒÌÑ, â îäíîìó í³ìåöüêîìó äîñë³äæåíí³ äîçâî-ëèëî çá³ëüøèòè ïðîãíîñòè÷íó ö³íí³ñòü ñêðèí³íãóäî 100%. Ó çâ'ÿçêó ç öèì ó äåÿêèõ êðà¿íàõ ðåêî-ìåíäîâàíî âèêîðèñòàííÿ ÒÌÑ ÿê äðóãîãî åòàïóñêðèí³íãó [5, 21, 28, 40].Íàéòî÷í³øà ä³àãíîñòèêà ÂÃÊÍÇ ïðîâîäèòüñÿçà äîïîìîãîþ ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷íîãî äîñë³ä-æåííÿ ãåíà CYP21, ùî êîäóº ôåðìåíò 21-ã³ä-ðîêñèëàçó. Ãåí ëîêàë³çîâàíî íà êîðîòêîìó ïëå-÷³ 6-¿ õðîìîñîìè (6ð), â³í ìàº 10 åêçîí³â ³ ò³ñíî
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çâ'ÿçàíèé ³ç êîìïëåêñîì HLA. Îñîáëèâ³ñòþ áó-äîâè ãåíà CYP21 º íàÿâí³ñòü ó áåçïîñåðåäí³éáëèçüêîñò³ ïñåâäî-ãåíà CYP21Ð. Îáèäâà ãåíè –CYP21 ³ CYP21Ð – º âèñîêî ãîìîëîã³÷íèìè, ïðî-òå àêòèâíèì º âèêëþ÷íî CYP21. Òàíäåìíà îðãà-í³çàö³ÿ âèñîêî ãîìîëîã³÷íèõ ãåí³â ëåæèòü âîñíîâ³ ÷àñòèõ ðåêîìá³íàö³é ì³æ íèìè ó âèãëÿä³çàì³ùåííÿ âåëèêîãî ôðàãìåíòó ãåíà CYP21 àíà-ëîã³÷íèì ôðàãìåíòîì ïñåâäî-ãåíà àáî ïåðåíå-ñåííÿ ôðàãìåíò³â ïñåâäî-ãåíà â àêòèâíèé ãåí(ãåííà êîíâåðñ³ÿ). Íàðàç³ îïèñàíî ïîíàä 50 ìó-òàö³é ó ãåí³ CYP21, ïðè÷îìó áëèçüêî 90% óñ³õâèïàäê³â äåô³öèòó 21-ã³äðîêñèëàçè ïðèïàäàº íà12 íàéá³ëüø ïîøèðåíèõ ìóòàö³é, ÿê³ º ðåçóëüòà-òîì êîíâåðñ³¿ ãåíà 21-ã³äðîêñèëàçè CYP21 ³çïñåâäî-ãåíîì CYP21Ð. Âèÿâëåíî êîðåëÿòèâíèéçâ'ÿçîê ì³æ âèäîì ìóòàö³¿ òà ð³çíèìè êë³í³÷íèìèâàð³àíòàìè ÂÃÊÍÇ – â³ä íåñóì³ñíèõ ³ç æèòòÿìäî òèõ, ùî ìàþòü íåçíà÷í³ êë³í³÷í³ ïðîÿâè. Òàê,äëÿ ñ³ëü-âòðàòíî¿ ôîðìè õàðàêòåðíîþ º íàÿâ-í³ñòü äåëåö³é ³ çíà÷íèõ ãåííèõ êîíâåðñ³é (Q318X,R356W, 12 spl), äëÿ â³ðèëüíî¿ ôîðìè – òî÷êîâî¿ìóòàö³¿ I172N. Òî÷êîâ³ ìóòàö³¿ V281L, P30L, P453Sº õàðàêòåðíèìè òàêîæ äëÿ íåêëàñè÷íî¿ ôîðìèÂÃÊÍÇ [1, 2, 3, 5, 9, 10, 22, 23, 35, 45]. Àëå çîãëÿäó íà âåëèêó ê³ëüê³ñòü ôåðìåíò³â, ùî áå-ðóòü ó÷àñòü ó ñòåðî¿äî´åíåç³, çíà÷íó ê³ëüê³ñòüâàð³àíò³â ìóòàö³é òà ¿õ êîìá³íàö³é íå äèâíî, ùîó ñâ³ò³ êîæí³ 2-3 ðîêè â÷åí³ â³äêðèâàþòü íîâ³ ãåíí³ìóòàö³¿, ÿê³ ïðèçâîäÿòü äî óðàæåííÿ êîðè ÍÇ ³çðîçâèòêîì ð³çíèõ ôîðì ¿¿ äèñôóíêö³¿. Íà â³äì³-íó â³ä ³íøèõ ºâðîïåéñüêèõ êðà¿í ³ áàãàòüîõ êðà¿íñâ³òó, â Óêðà¿í³ ñüîãîäí³ â³äñóòíÿ ìîæëèâ³ñòüøèðîêîãî ãåíåòè÷íîãî àíàë³çó òà âèâ÷åííÿ ãå-íîòèïíèõ îñîáëèâîñòåé ÂÃÊÍÇ óêðà¿íñüêî¿ ïî-ïóëÿö³¿.Íàðàç³ Óêðà¿íà ïåðåáóâàº íà ïî÷àòêó øëÿõóäî ñòâîðåííÿ åôåêòèâíîãî, åêîíîì³÷íî âèã³äíîãîñêðèí³íãó íîâîíàðîäæåíèõ íà ÂÃÊÍÇ. Öå âèìà-ãàº ïðîâåäåííÿ ïîäàëüøèõ äîñë³äæåíü ç ìåòîþâèçíà÷åííÿ îñîáëèâîñòåé ãðàíè÷íèõ çíà÷åíüð³âíÿ 17-ÎÍÐ ó íîâîíàðîäæåíèõ óêðà¿íñüêî¿ïîïóëÿö³¿ ó ð³çíîìó ãåñòàö³éíîìó â³ö³, ñòâîðåí-íÿ àëãîðèòì³â ä³àãíîñòèêè òà ë³êóâàííÿ ð³çíèõôîðì äèñôóíêö³¿ êîðè íàäíèðêîâèõ çàëîç.
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ÐÅÇÞÌÅÏðîáëåìû íåîíàòàëüíîãî ñêðèíèíãà íàâðîæäåííóþ ãèïåðïëàçèþ êîðû íàäïî÷å÷íèêîâÍ.Á. Çåëèíñêàÿ, Í.Ë. Ïîãàäàåâà, ª.Â. Ãëîáà,Ë.Â.Íèôîíòîâà, Ò.À.ÎðëîâàÂ ðàáîòå ïðåäñòàâëåí îáçîð ëèòåðàòóðû çàïîñëåäíèå 35 ëåò, ïîñâÿùåííûé ïðîáëåìàì äèàã-íîñòèêè è ëå÷åíèÿ ðàçíûõ ôîðì äèñôóíêöèè êîðûíàäïî÷å÷íèêîâ ó äåòåé, ðîæäåííûõ â ðàçíûå ñðîêèãåñòàöèè, â äîñêðèíèíãîâûé ïåðèîä è ñ íà÷àëîì íå-îíàòàëüíîãî ñêðèíèíãà íà ÂÃÊÍ. Îñâåùåíû ôàêòî-ðû, âëèÿþùèå íà îñíîâíîé ìàðêåð äèàãíîñòèêè ÂÃÊÍ –17-ÎÍÐ. Ïðîàíàëèçèðîâàíû ïðè÷èíû, ïðèâîäÿùèå êëîæíî-ïîëîæèòåëüíûì è ëîæíî-îòðèöàòåëüíûìïîêàçàòåëÿì 17-ÎÍÐ ïðè ïðîâåäåíèè ñêðèíèíãà ó íî-âîðîæäåííûõ è â ðàííåì äåòñêîì âîçðàñòå. Îïèñà-íû ïóòè ïîâûøåíèÿ ïðîãíîñòè÷åñêîé öåííîñòè è ÷óâ-ñòâèòåëüíîñòè íåîíàòàëüíîãî ñêðèíèíãà.Êëþ÷åâûå ñëîâà: âðîæäåííàÿ ãèïåðïëàçèÿ êîðûíàäïî÷å÷íèêîâ, íåîíàòàëüíûé ñêðèíèíã, 17-ÎÍÐ,íåäîíîøåííûå, äîíîøåííûå äåòè.
SUMMARYProblems of neonatal screening on congenitaladrenal hyperplasiaN. Zelinska, N. Pogadayeva, E. Globa,L. Nifontova, T. OrlovaThe article presents a review of literature for thelast 35 years about the problems of diagnostic and tre-atment of various forms of adrenal dysfunction in pre-term and term infants before and with the beginning ofneonatal screening on congenital adrenal hyperplasia(CAH). The factors affecting the main diagnostic mar-ker of CAH 17-hydroxyprogesterone (17-OHP) are pre-sented. The reasons that lead to false-positive and fal-se-negative indicators 17-OPH during the screening ofnewborns and in early childhood are analyzed. The waysof improving the predictive value and sensitivity of theneonatal screening of CAH are reported.Key words: congenital adrenal hyperplasia, neo-natal screening, 17-ÎÍÐ, preterm, term infants.
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