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Резюме: Спектр та поширеність генетичної патології серед населення певного регіону визначаються 

ефектом засновника та мікроеволюційними факторами і тому не завжди зіставні у різних країнах. 

Дослідження цих показників є важливим напрямом сучасної генетики людини, тому метою роботи було 
вивчення генетико-епідеміологічних характеристик дитячого населення двох північних районів 

Харківської області – Богодухівського та Вовчанського. 

Кількість населення Богодухівського району у віці 0–17 років на 01.01.2016 р. склала 6896 осіб, а 
Вовчанського – 7891 особа. Медичну інформацію про 307 пацієнтів було проаналізовано в медичних 

закладах обох районів та м. Харкова. Предметом дослідження були випадки моногенних та хромосомних 

захворювань. 
Тягар генетичної патології серед дітей та підлітків становить по 0,30% в обох досліджених районах. 

Поширеність моногенних захворювань у Богодухівському району складає 0,24%, а у Вовчанському – 

0,25%. У вивчених районах виявлено 9 та 12 патологій цієї групи з різними типами успадкування 

відповідно. Спільними для обох районів є два захворювання: вроджений гіпотиреоз та нейросенсорна 
втрата слуху, яка є найбільш поширеною моногенною хворобою в обох районах – 1:985 у Богодухівському 

районі та 1:1578 у Вовчанському. Хромосомна патологія у вивченій віковій групі виявлена у 0,06% осіб у 

Богодухівському районі та 0,05% у Вовчанському. Захворювання цієї групи в обох районах представлені 
однією нозологічною формою – синдромом Дауна. Поширеність генетичної патології в цілому по п’яти 

раніше досліджених районах Харківської області коливається від 0,36% у Ізюмському районі до 0,47% у 

Балаклійському та Близнюківському, моногенної – від 0,27% у Ізюмському до 0,39% у Близнюківському, а 

хромосомної – від 0,07% у Зміївському до 0,13% у Красноградському. 
Таким чином, спектр та поширеність моногенної та хромосомної патології у Богодухівському та 

Вовчанському районах відповідають таким у інших районах Харківської області та більшості 

європейських країн. 
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Вступ 

Дослідження генетичної патології є 

важливим напрямом у сучасній генетиці 

людини, оскільки в пацієнтів дитячих 

відділень лікарень вона зумовлює до 70% 

захворюваності у країнах Північної Європи та 

США [16]. Проте спектр і показники 

поширеності генетичної патології 

визначаються як ефектом засновника, так і 

мікроеволюційними факторами, а саме 

мутаційними і міграційними процесами, 

генетичною та етнічною підрозділеністю 

населення, і тому не завжди зіставні у різних 

регіонах [19]. Так, у Канаді поширеність 

сімейної гіперхолестеринемії в цілому 

становить 1:500, однак серед громадян цієї 

країни ліванського походження вона сягає 

1:85, серед афроканадійців – 1:72, а серед 

євреїв-ашкеназі – 1:67 [24]. 

Генетико-епідеміологічні дослідження 

проведено у більшості країн Західної Європи 

та Північної Америки, а їхні результати зведені 

у реєстри й занесені до спеціалізованих баз 

даних, зокрема Frequency of Inherited Disorders 

Database (FINDBase), Online Metabolic and 

Molecular Bases of Inherited Disease (OMMBID). 

Однак відомості щодо поширеності генетичної 

патології у більшості пострадянських держав у 

таких базах та реєстрах майже відсутні, 

причиною чого може бути недостатність 

відповідної інформації. 

В Україні поряд з генетико- 

епідеміологічними та  популяційно- 

генетичними дослідженнями населення у 

Закарпатській та Харківській областях [4, 7] 

було вивчено поширеність хромосомних, 

метаболічних,  нервово-м’язових, 

мітохондріальних хвороб, спадкових 

захворювань ендокринної систем, сполучної 

тканини, генодерматозів тощо, а також мутацій 

та однонуклеотидних поліморфізмів генів, які 

зумовлюють розвиток патології [2, 3, 5, 6, 8, 10]. 

У зв’язку з тим, що спектр і поширеність 

генетичних захворювань є одним з критеріїв, 

які є важливими для опису генетичної 

структури популяції, метою нашої роботи 

стало вивчення генетико-епідеміологічних 

характеристик     дитячого     населення    двох 

північних районів Харківської області – 

Богодухівського та Вовчанського. 

Матеріали та методи дослідження 

У Богодухівському районі Харківської 

області чисельність дітей та підлітків у віці 0– 

17 років на 01.01.2016 р. склала 6896 чоловік, з 

них дівчаток – 3415, хлопчиків – 3481, у 

Вовчанському – 7981, 3825 та 4156 відповідно. 

Збір первинного матеріалу проводили у 2016– 

2019 рр. у Головному управлінні статистики у 

Харківській області, КЗОЗ «Харківський 

обласний інформаційно-аналітичний центр 

медичної статистики» та медичних установах 

районів області. Проаналізовано медичні карти 

307 дітей та підлітків, які перебувають на 

диспансерному обліку, внесені до списків 
дітей-інвалідів та реєстрів орфанних 

захворювань. Предметом дослідження були 

випадки моногенної та хромосомної патології. 

Дані щодо моногенної патології було 
проаналізовано з використанням бази даних 

OMIM. Статистичний аналіз проводили за 

допомогою критерію χ2. 

Дослідження проведене відповідно до 

основних біоетичних норм Гельсінської 

декларації Всесвітньої медичної асоціації про 

етичні принципи проведення науково- 

медичних досліджень із поправками (2000, з 

поправками 2008), Універсальної декларації з 

біоетики та прав людини (1997), Конвенції 

Ради Європи з прав людини та біомедицини 

(1997). 

Результати та їх обговорення 

Дослідження поширеності моногенної 

патології у двох районах півночі Харківської 

області показало, що її тягар у 

Богодухівському районі становить 0,24%, а у 

Вовчанському – 0,25%. Даний показник є 

співставним з такими, одержаними для інших 

районів Харківської області: 0,38% у 

Балаклійському, 0,39% у Близнюківському, 

0,30% у Зміївському, 0,27% у Ізюмському, 

0,28% у Красноградському [7]. За 

літературними даними, він може коливатися 

від 0,55 до 5,32% [27]. 

У Богодухівському районі виявлено 9 

моногенних патологій з різними типами 

успадкування, а у Вовчанському – 12. У інших 

районах області їхня кількість варіює від 9 у 
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Близнюківському районі до 22 у 

Балаклійському, що зумовлене в тому числі й 

кількістю дитячого населення у 

адміністративно-територіальній одиниці [7]. 

Спільними для обох районів виявилися 

лише два захворювання: нейросенсорна втрата 

слуху та вроджений гіпотиреоз (Таблиця 1). 

 

Таблиця 1. Нозологічний спектр та поширеність моногенних захворювань серед дітей та 

підлітків Богодухівського та Вовчанського районів Харківської області 

 
Патологія 

 
OMIM 

Район Інші 

популяції 
 

Літ. 
Богодухівський Вовчанський 

n 
пошире- 

ність, 1 на 
n 

пошире- 
ність, 1 на 

пошире- 
ність, 1 на 

Муковісцидоз 219700 – – 1 1:7891 1:2500 [13] 

Фенілкетонурія 261600 – – 2 1:3946 1:10000 [18] 

Мукополісахаридоз 
I типу 

607014 – – 1 1:7891 
1:138889– 
1:75188 

[5] 

Нейросенсорна втрата 
слуху 

220290 7 1:985 5 1:1578 1:833 [28] 

Гемофілія B 306900* 2 1:3481 – – 1:30000 [1] 

Спінальна м’язова 
атрофія 

253300, 
253400** 

– – 1 1:7891 
1:6000– 
1:19608 

[20] 

Хвороба 
Шарко-Марі-Тута 

118200, 
118220** 

1 1:6896 – – 1:2500 [11] 

Незавершений 
остеогенез 

166200 
166210 

1 1:6896 – – 
1:10000– 
1:2000 

[15] 

Вроджений гіпотиреоз 274900 2 1:3448 2 1:3946 
1:1660– 
1:2828 

[17] 

Гіпофізарний нанізм 
173100, 

262400** 
– – 3 1:2630 

1:3000– 
1:10000 

[1] 

Вроджена дисфункція 
кори наднирників 

201910 1 1:6896 – – 
1:10000– 
1:23000 

[12] 

Макулодистрофія 
Штаргарда 

248200 1 1:6896 – – 
1:8000– 
1:10000 

[21] 

Ектодермальна 
дисплазія 

225500 – – 1 1:7891 1:17000 [23] 

Іхтіоз звичайний 146700 1 1:6896 – – 1:80–1:250 [14] 

Синдром Елерса- 
Данлоса 

225400 – – 1 1:7891 1:5000 [26] 

Анемія Блекфена- 
Даймонда 

105650, 
606129** 

1 1:6896 – – 1:142857 [22] 

Примітка: * – показник розраховувався лише на осіб чоловічої статі; ** – номер за ОМІМ не уточнений 
через гетерогенність захворювання 

 

Найбільш поширеною моногенною 

патологією в обох районах є нейросенсорна 

втрата слуху – 1:985 у Богодухівському районі 

та 1:1578 у Вовчанському. Ці показники є 

співставними з такими в інших районах 

Харківської області: від 1:1295 (p>0,05) у 

Красноградському до 1:797 (p>0,05) у 

Зміївському у 2015 р.; від 1:935 (p>0,05) у 

Богодухівському до 1:621 у Красноградському 

районі, 1:645 по Харківській області в цілому у 

2010 р. Поширеність цього захворювання не 

відрізняється від європейського показника, 

зокрема, у ФРН вона становить 1:833 (p>0,05) 

[7, 28]. 

Фенілкетонурія є одним з небагатьох 

генетичних захворювань, які піддаються 

успішному лікуванню. Її основним клінічним 

проявом є тяжке ураження центральної 

нервової системи, що супроводжується 

розумовою відсталістю. Фенілкетонурія 

належить до найпоширеніших моногенних 

патологій у світі – до 1:2600 та 1:4500 у Турції 

та Ірландії відповідно [1]. У Південній та 

Східній Європі цей показник складає від 
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1:39338 у Сербії до 1:7325 у Республіці 

Молдова, а по Україні оцінюється у 1:4500– 

1:10000 [1, 18]. У Вовчанському районі 

поширеність цієї метаболічної хвороби складає 

1:3946, тоді як серед дітей та підлітків 

Балаклійського району – 1:3409 [7]. 

Мукополісахаридоз I типу (синдроми 

Гурлер, Гурлер-Шейе та Шейе), що належить 

до групи лізосомних хвороб накопичення, 

спричинює накопичення у тканинах дерматан- 

або гепарансульфатів, яке спряжене з 

ураженням нервової, кісткової, хрящової та 

сполучної тканин. У Чехії один пацієнт з цим 

захворюванням припадає на 138889 осіб, у 

Португалії – на 75188, в Україні – на 555556 [5]. 

У Вовчанському районі цей показник 

визначений як 1:7891 (табл.). 

Гемофілія В спричинена нестачею фактору 

IX зсідання крові та супроводжується 

кровотечами, гемартрозами, гематомами тощо. 

Світовий показник її поширеності вказується 

як 1:30000 чоловічого населення, наприклад, у 

Білорусі він оцінюється як 1:40000, в Україні – 

1:49590 [1], у Богодухівському районі він 

складає 1:3481. 

Хвороба Шарко-Марі-Тута являє собою 

генетично гетерогенну спадкову мотосенсорну 

нейропатію з хронічним прогресуючим 

перебігом. Її поширеність у європейських 

країнах варіює від 1:10309 у Сербії до 1:1215 у 

Норвегії [11]. У Богодухівському районі цей 

показник становить 1:6896, що є співставним з 

середньоєвропейським. 

Макулодистрофія Штаргарда є формою 

ювенільної дегенерації сітківки, яка 

спричинює прогресуюче погіршення зору до 

повної сліпоти. У США на 8000-10000 осіб 

налічується один хворий, проте у Великій 

Британії цей показник, імовірно, є нижчим 

[21]. Тож, дані, одержані для дитячого 

населення Богодухівського району – 1:6896 – 

цілком відповідають світовим. 

Анемія Деймонда-Блекфена належить до 

рідкісних хвороб червоного кісткового мозку, 

яка супроводжується порушенням формування 

еритроцитів. Її поширеність у світі оцінюється 

у 1:142857 новонароджених [22]. У 

Богодухівському районі вона складає 1:6896 

(табл.). 

Відмінності у поширеності моногенних 

патологій та кількості їхніх нозологій значною 

мірою можуть бути зумовлені клінічним 

поліморфізмом та генетичною гетерогенністю 

більшості з них. Характерна для європеоїдів в 

цілому, й для українців зокрема, мажорна 

мутація R408W гена фенілаланінгідроксилази 

PAH викликає у гомозиготі розвиток 

фенілкетонурії через повну втрату активності 

ферменту, тоді як понад 1000 інших мутацій 

цього гена знижують активність ферменту 

різною мірою, внаслідок чого розвивається 

гіперфенілаланінемія [9]. Крім того, 

особливості генетичного ландшафту 

визначаються генетико-демографічними 

процесами, ефектом засновника, інбридингом 

тощо, а також підходами до діагностики, 

диференційної діагностики, профілактичними 

заходами у різних регіонах. 

В кожному з досліджених районів проживає 

по чотири пацієнти з різними формами 

синдрому Дауна, тож тягар хромосомної 

патології становить 0,06% у Богодухівському 

районі та 0,05% у Вовчанському, що відповідає 

такому у решті досліджених районів 

Харківської області: від 0,07% у Зміївському 

до 0,13% у Красноградському. При цьому лише 

у двох районах було зафіксовано інші нозології 

хромосомних хвороб: синдроми 

Клайнфельтера та Шерешевсього-Тернера у 

Балаклійському, синдром Прадера-Віллі у 

Красноградському [7]. 

Поширеність синдрому Дауна у 

Богодухівському районі складає 1:1724, а у 

Вовчанському – 1:1973, що є співставним з 

таким у п’яти раніше досліджених районах 

Харківської області – від 1:1495 у Зміївському 

до 1:863 у Красноградському, тоді як 

середньоєвропейський показник оцінюється як 

1:893 [7, 25]. 

Порівняно низький рівень поширеності 

хромосомної патології у досліджених районах 

може бути як результатом покращення якості 

медико-генетичного консультування 

населення, зокрема  впровадження 

скринінгових програм та підвищенням 

ефективності ранньої діагностики цих 

захворювань, так і віковими особливостями 

населення, яке вступає до шлюбу. 

Висновки 

Проведене  дослідження показало, що 

обтяженість моногенною та  хромосомною 



Актуальні проблеми сучасної медицини. Випуск 3, 2019 24 
 

 

патологією дитячого населення у 

Богодухівському та Вовчанському районах 

Харківської області становить 0,30%. Спектр 

та поширеність обох досліджених груп 

генетичної патології у цих районах 

відповідають таким у інших районах 

Харківської області та більшості європейських 

країн. 
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Резюме: Спектр и распространенность генетической патологии среди населения конкретного региона 

определяются эффектом основателя и микроэволюционными факторами и поэтому не всегда 
сопоставимы в разных странах. Исследование этих показателей является важным направлением 

современной генетики человека, поэтому целью работы было изучение генетико-эпидемиологических 

характеристик детского населения двух северных районов Харьковской области – Богодуховского и 

Волчанского. 
Население Богодуховского района в возрасте 0-17 лет на 01.01.2016 г. составило 6896 человек, а 

Волчанского – 7891 человек. Медицинская информация о 307 пациентах была проанализирована в 

медицинских учреждениях обоих районов и г. Харькова. Предметом исследования были случаи 

моногенных и хромосомных заболеваний. 
Груз генетической патологии среди детей и подростков составляет по 0,30% в обоих исследованных 

районах. Распространенность моногенных заболеваний в Богодуховскому районе составляет 0,24%, а в 

Волчанском – 0,25%. В изученных районах обнаружено 9 и 12 патологий этой группы с различными 
типами наследования соответственно. Общими для обоих районов являются два заболевания: 

врожденный гипотиреоз и нейросенсорная тугоухость, которая относится к наиболее 

распространенным моногенным болезням в обоих районах – 1:985 в Богодуховском районе и 1:1578 в 
Волчанском. Хромосомная патология в изученной возрастной группе выявлена у 0,06% населения в 

Богодуховском районе и 0,05% в Волчанском. Заболевания этой группы в обоих районах представлены 

одной нозологической формой – синдромом Дауна. Распространенность генетической патологии в целом 

по пяти ранее исследованным районам Харьковской области колеблется от 0,36% в Изюмском районе до 
0,47% в Балаклейском и Близнюковском, моногенных – от 0,27% в Изюмском до 0,39% в Близнюковском, 

а хромосомной – от 0,07% в Змиевском до 0,13% в Красноградском. 

Таким образом, спектр и распространенность моногенной и хромосомной патологии в Богодуховском и 
Волчанском районах соответствуют таковым в других районах Харьковской области и большинстве 

европейских стран. 
 

Ключевые слова: генетическая патология, распространенность, моногенные заболевания, хромосомные 
нарушения, Харьковская область, Богодуховский район, Волчанский район 
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THE SPECTRUM AND PREVALENCE OF GENETIC PATHOLOGY AMONG CHILDREN 
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Summary: The spectrum and prevalence of genetic pathology among the population of a certain region are 

determined by the founder effect and microevolution factors and, therefore, are not always comparable in different 

countries. The study of these indicators is an important trend of modern human genetics. The purpose of the 

research was to study genetic and epidemiological characteristics of the pediatric population of two northern 
districts of the Kharkiv region, Ukraine: Bogodukhiv and Vovchansk. 

Total number of children aged 0–17 was 6896 in Bogodukhiv district, and 7891 in Vovchansk district on 

01/01/2016. The medical records of 307 patients were analyzed in healthcare facilities of both districts and the 

city of Kharkiv. The subject of the study was the cases of single-gene and chromosomal diseases. 
The burden of genetic disorders among children and adolescents was 0.30% in both districts. The prevalence of 

single-gene diseases in these districts was 0.24% in Bogodukhiv district and 0.25% in Vovchansk district. There 

were 9 and 12 single-gene disorders with different modes of inheritance, respectively. Only two of them were 
common in the districts: congenital hypothyroidism and sensorineural hearing loss. The incidence of the latter is 

1:985 in Bogodukhiv district and 1:1578 in Vovchansk district. Chromosomal pathology was detected in 0.06% 

of the patients in Bogodukhiv district and 0.05% in Vovchansk district. Down syndrome was the only nosological 
form of chromosomal disorders in both districts. 

For other five areas of Kharkiv region, the prevalence of genetic pathology ranges from 0.36% in Izyum district 

to 0.47% in Balakliia and Blyzniuky as have been previously reported. 

The incidence of single-gene disorders is 0.27% in Izyum and 0.39% in Blyzniuky, while the incidence of 
chromosomal disorders varies from 0.07% in Zmiiv to 0.13% in Krasnohrad. 

Thus, the spectrum and prevalence of single-gene and chromosomal pathology in Bogodukhiv and Vovchansk 

districts correspond to those in other districts of Kharkiv region and most European countries. 
 

Key words: genetic disease, prevalence, single-gene disorders, chromosome disorders, Kharkiv region, 

Bogodukhiv district, Vovchansk district 
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