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Вступ. Вроджена вада розвитку - це структурні 
зміни в органах і системах, які виникають в процесі 
пренатального розвитку і виявляються у дитини при 
народженні внаслідок дії спадкових чи зовнішніх 
чинників. 

Згідно з даними статистики 5% новонароджених 
мають якусь вроджену ваду розвитку або спадкову 
патологію, з яких l-2% - летальні та сублетальні 
випадки, а 20% населення на протязі життя 
потребують медико-генетичної поради або 
консультування [5]. 

Таким чином, актуальність проблеми вроджених 
вад розвитку для акушерства, неонатології, педіатрії, 
генетики обумовлена, насамперед, їх високою 
питомою вагою в структурі дитячої захворюваності, 
інвалідності та смертності [8]. Саме тому ця медична 
проблема набуває великої соціальної ваги. При цьому 
слід зазначити, що можливості хірургічної корекції 
багатьох вроджених вад розвитку обмежені, а для вад 
розвитку, що супроводжуються розумовою 
відсталістю, ще й мало перспективні [12]. 

В залежності від стадії онтогенезу, на якій подіяв 
патогенний фактор, розрізняють [2]: 

Гаметопатії - всі вроджені вади спадкової 
природи, аномалії статевих клітин не спадкової 
природи, які призводять до порушення запліднення 
або загибелі зиготи. 

Бластопатії мозаїчні форми хромосомних 
синдромів, такі вади розвитку, як циклопія, 
сиреномелія. 

Ембріопатії - фактично всі вроджені вади 
розвитку незалежно від етіології є ембріопатіями, 
оскільки саме в ембріональному періоді формуються 
органи; однак до цієї групи доцільно відносити лише 
вади тератогенної природи, тобто Ті, ЩО спричинені 
дією пошкоджуючого фактору в період з 15-го дня до 
кінця 8-ro тижня внутрішньоутробного розвитку. 

Фетопатії виникають в результаті дії 
тератогенного фактору з 9-го тижня 
внутрішньоутробного розвитку і викликані 
інтоксикаціями у матері (діабетична, алкогольна); 
саме в цей період формуються функціональні 
порушення. 

Зародок людини найчутливіший до дії 
тератогенних факторів у т.зв. критичні періоди 
розвитку: перший - в кінці І-го - на початку 2-го 
тижня вагітності, другий - між 3-6-м тижнями. 
Прийнято виділяти З групи вроджених вад розвитку 
[12]: 

- спадкові - 23% - наслідок мутацій спадкових
структур 

- екзогенні - 2% - результат дії тератогенних
факторів (хімічної, фізичної та біологічної природи, 
до яких відноситься і материнсько-плодова інфекція) 

- мультифакторіальні - 50,8% - результат спільної
дії генетичних та екзогенних факторів 

Доведено, що 80-90% випадків вродженої та 
спадкової патології виникає вперше в генетично не 
обтяжених сім'ях. Репродуктивні втрати складають 
50% зачать і також обумовлені змінами в статевих 
клітинах. А втім, на розвиток плоду впливають стан 
здоров' я та вік батьків, ,,перезрівання" статевих 
клітин, фактор сезоmюсті, що потрібно враховувати 
при плануванні кожної вагітності. Тому профілактика 
вродженої та спадкової патології набуває величезного 
значення [9, 11]. 

Розрізняють 4 рівні профілактики вродженої та 
спадковоїnатології: 

Прегаметичний. Полягає в охороні навколишнього 
середовища та здоров' я в репродуктивному віці. 

Презиготичний. Включає заходи прекшщепції 
(дошлюбне медико-генетичне консультування, повне 
обстеження подружжя, прийом антимутагенів, які 
мають властивість зменшувати помилки репарації та 
реплікації ДНК - вітамінів та провітамінів і, 
обов'язково, фолієвої кислоти). Вперше зв'язок між 
недостатнісnо фолатів та вродженими вадами. 
розвитку плоду був встановлений в 1964 році. Попри 
те, що механізм захисної дії фолієвої кислоти не 
встановлено, 11 вживанням можна запобіпи 
вродженим вадам розвитку нервової трубки, обличчя 
(розщілини губи та /або піднебіння), серця, 
редукційним вадам кінцівок, сечовивідних шляхів. 
Вважають, що 80% випадків дефектів нервової трубки 
викликані дефіцитом фолієвої кислоти в організмі 
вагітної. Оскільки більшість вагітностей є 
незапланованими, а вроджені вади розвитку 
формуються на 3-4 тижнях вагітності, ВООЗ 
рекомендує всім жінкам дітородного віку приймати 
щодня 400 мкг фолієвої кислоти [ 13]. 

Пренатальний. Охоплює всі види пренатальної 
діагностики, зокрема неінвазивну (медико-генетичне 
консультування, масовий та селективний 
ультразвуковий скринінг вагітних, скринінг маркерів 
материнської сироватки), а також інвазивну. 

Постнатальний. Дозволяє здійснити ранній вияв та 
лікування ( скринуючі програми новонароджених, 
медико-генетичне консультування). 

Матеріали і методи. Проведено аналіз 413 
"Повідомлень про народження дитини (плоду) з 
вродженою вадою розвитку", які надійшл•І до 
обласного медико-генетичного кабінету на протязі 
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SUMMARY 

ANALYSIS OF CONGENITAL MALFORMATIONS IN ТНЕ NEWBORN OF TRANSCARPATHIAN REGION IN 1998-

2001 
Patskun E.J. 

The frequency and structure of congenital malformations in Transcarpathian region in 1998-2001 have been investigated. The first 
рІасе is occupied Ьу the defects of bone-muscular system. 1t coincides with the results of WНО experts estimations. The prevention 
of congenital malformation is very important. 
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