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Враховуючи , що «Трі-Ві
Плюс» у своєму складі, окрім
вітамінів А, С, Е, містить міне-
рали Zn, Cu, Se [4], можна при-
пустити, що антиоксидантна
активність препарату зумов-
лена створенням кофакторно-
го депо щодо ензиматичної дії
досліджуваних ферментів,
перш за все СОД.

Висновки

Таким чином, курсове вжи-
вання «Трі-Ві Плюс» стабілі-
зує процеси ПОЛ під час дов-
готривалої гіперкінезії серед
бігунів на довгі дистанції і при
цьому має мембранопротек-
торні властивості. Даний факт
розширює перспективи подаль-
шого вивчення метаболічних
ефектів препарату в спорті ви-
соких досягнень.
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Таблиця
Показники КАОЗ серед досліджуваних груп,

ум. од., М±m, n=15

 Дослідні групи              Етапи спостереження
І II III IV

«Трі-Ві Плюс» 114,5±11,2 115,4±10,1 104,6±7,3*# 97,0±7,6*#
Плацебо 97,5±11,3 66,6±9,3 30,7±10,1 13,9±3,4
Контроль 113,1±11,5 51,2±8,4 16,3±11,2 10,0±2,7

Примітка. * — вірогідна відмінність від показника у контролі (Р<0,05),
# — вірогідна відмінність від показника у групі плацебо (Р<0,05).
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Вступ

Природжена і спадкова па-
тологія за частотою посідає
друге місце в структурі пери-
натальної захворюваності та
смертності. За даними ВООЗ,

її частота в немовлят дорів-
нює 4–5 % [1]. В основі значної
частини спадкової патології
немовлят лежать хромосомні
порушення, серед яких 70 %
— це автосомні аномалії, у
тому числі трисомії [2]. Відомо,

що автосомні трисомії у дітей
каріотипічно здорових батьків
виникають практично завжди
de novo і є результатом: не-
рівного кросинговеру (часткові
трисомії); порушення розподі-
лу хромосом під час 1-го або
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2-го мейотичних поділів у га-
метогенезі (повні трисомії) або
в процесі дроблення зиготи
(мозаїчні форми). Дисбаланс
хромосомного матеріалу при-
зводить до порушення онтоге-
незу, спричинюючи внутріш-
ньоутробну загибель ембріона
(плода) або появу немовлят з
множинними природженими
вадами розвитку (МПВР) і ро-
зумовою відсталістю. Всебіч-
не вивчення, спостереження
за розвитком і опис таких жи-
вонароджених дітей має зна-
чення з наукової і практичної
точки зору.

Для з’ясування генезу за-
хворювання і складання клі-
нічного прогнозу важливе зна-
чення має рання та якісна
діагностика генетичної пато-
логії, заключним етапом якої є
цитогенетичне і молекулярно-
цитогенетичне дослідження
[3].

Мета даної роботи — уточ-
нення генезу ПВР у двох груд-
них дітей за допомогою кліні-
ко-цитогенетичного обстежен-
ня.

Матеріали та методи
дослідження

Цитогенетичну діагностику
здійснювали на препаратах
метафазних хромосом, отри-
маних шляхом культивування
клітин венозної периферичної
крові напівмікрометодом і об-
роблених стандартним мето-
дом [4; 5]. Хромосоми іденти-
фікували відповідно до міжна-
родної системи номенклатур у
цитогенетиці людини [6] після
диференціального забарвлен-
ня їх GTG- і С-методами [7].

Результати дослідження
та їх обговорення

Пробанд П. — одномісячна
дівчинка від першої вагітності,
що супроводжувалася: хроніч-
ним кольпітом і ОРЗ; загрозою
викидня в 14 і 23 тиж; вираже-
ним маловоддям; аномаліями
розвитку пуповини. Розроджен-
ня — кесарів розтин. Маса ди-
тини при народженні — 2120 г,
довжина — 51 см. Батьки здо-

рові, шлюб неспоріднений.
Батькам по 24 роки.

При клінічному огляді: гідро-
цефальна форма черепа; ок-
руглий кінчик носа, довгий
фільтр; екзофтальм; відстов-
бурчені деформовані вушні
раковини; вузька верхня губа;
розколина м’якого і твердого
піднебіння; природжений дво-
бічний вивих тазостегнових
суглобів (Д>S); клишоногість
правої стопи 2-го ступеня;
плосковальгусна деформація
лівої стопи. Дифузна м’язова
гіпотонія.

З боку серця і легенів орга-
нічної патології не виявлено.
Нейросонографічне дослідже-
ння: помірне розширення шлу-
ночків мозку, ознаки вазопа-
резу. За допомогою ЕХО-ЕГ
встановлено гіпертензійно-
гідроцефальний синдром у
стадії компенсації. УЗ-дослі-
дження виявило агенезію лі-
вої нирки.

При цитогенетичному об-
стеженні пробанда у всіх про-
аналізованих клітинах вияв-
лена додаткова 22-га хромо-
сома з делецією за терміналь-
ною кінцівкою довгого плеча
— 47, ХХ, + del(22)(qter →
q12:), pstk+ (рис. 1).

Нечаста зустрічальність
(1:30 000–50 000) даної абе-
рації серед живонароджених
немовлят корелює з високою
частотою трисомії за 22-ю хро-
мосомою у спонтанних абор-
тусів (близько 10 %). Імовірно,
потрійна доза генів за цією хро-
мосомою призводить здебіль-
шого до летального ефекту. По-
ряд із простою трисомією за
22-ю хромосомою описано й
транслокаційні варіанти [8].

Пробанд Ц. — дівчинка ві-
ком 4 міс від другої вагітності,
яка перебігала у нормі. Сімей-
ний анамнез не обтяжений. Є
здорова старша донька.

Під час клінічного огляду ви-
явлено численні стигми диз-
ембріогенезу: голова округлої
брахіцефальної форми, вира-
жені лобові та потиличні бугри;
судинний рисунок на волосистій
частині голови; функціонуюче
овальне вікно; антимонголоїд-
ний розріз очей, епікант; широ-
ке запале перенісся, короткий
ніс із горбочком, з відкритими
вперед ніздрями, довгий фільтр;
тонкі губи з опущеними куточ-
ками; відстовбурчені вушні ра-
ковини. Відзначається про-
ксимальний відстій I пальця
обох кистей. Двобічний вивих

Рис. 1. Метафазна пластинка пробанда П. Стрілками вказано три 22-
гі хромосоми. Мікрофотографія. GTG-метод забарвлення. Ок. 10 × про.
100
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тазостегнових суглобів; I па-
лець стопи коротший за II; ча-
сткова шкірна синдактилія II і
III пальців на обох стопах.

При додатковому обсте-
женні за допомогою ПЛР вияв-
лено цитомегаловірус у слині,
вірус герпесу в крові.

Цитогенетичним досліджен-
ням встановлено наявність у
всіх клітинах часткової три-
сомії за ділянкою (pter → q12:)
22-ї  хромосоми (рис. 2). Карі-
отип пробанда Ц. — 47, ХХ,
+ del (22) (qter→q12:) pstk+.

Рис. 2. Каріотип пробанда Ц.
Стрілками вказано нормальні 22-гі
хромосоми та додаткову, з деле-
цією за термінальною кінцівкою
довгого плеча. Мікрофотографія.
GTG-метод забарвлення. Ок. 10 ×
про. 100

 Вірогідно, клінічний полі-
морфізм двох розглянутих па-
тологій, візуально цитогене-
тично однакових, може бути
зумовлений як генетичною ге-
терогенністю пробандів, так і
розходженням розміру (на суб-
сегментному рівні) додатково-
го генетичного матеріалу 22-ї
хромосоми. Тому необхідні по-
дальші молекулярно-цитогене-
тичні дообстеження з викорис-
танням FISH-методу.

Таким чином, у результаті
проведеного обстеження була
встановлена генетична приро-
да патології пробандів — част-
кова трисомія по проксималь-
ному відділу довгого плеча
хромосоми 22. Дана робота
демонструє актуальність про-
ведення цитогенетичних до-
сліджень для з’ясування гене-
зу МПВР. Опис подібних ви-
падків має важливе значення
для визначення ролі трисомії
за проксимальним відділом
довгого плеча хромосоми 22 у
розвитку порушень онтогенезу,
а також для складання клініч-
ного прогнозу у разі виявлення
подібної хромосомної пато-
логії.
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