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Вступ. Спадкові захворювання обміну - це група захворювань, що 

спричиняють порушення метаболізму в організмі людини і передаються від 

батьків до дітей через гени. Ці захворювання можуть впливати на різні аспекти 

обміну, такі як обмін речовин, гормональний баланс, функції органів та систем, 

зокрема серцево-судинну, нервову і імунну системи. До спадкових захворювань 

обміну належать такі захворювання, як фенілкетонурія, цукровий діабет, 

муковісцидоз, гемофілія, галактоземія, сечова кислота діатез, гіпотиреоз, 

гіпертрофічна кардіоміопатія та інші [1]. 

Етіологія спадкових захворювань обміну пов'язана зі змінами в генах, що 

кодують різні ферменти і білки, які регулюють метаболізм різних речовин в 

організмі. Ці гени можуть бути успадковані від батьків у різних формах 

успадковування, залежно від конкретної характеристики гена та його 

розташування в геномі. Деякі спадкові захворювання обміну можуть бути 

спричинені мутаціями в генах, що відповідають за функціонування 

мітохондрій - клітинних органел, що забезпечують енергетичні потреби клітин 

організму. Фактори ризику для розвитку спадкових захворювань обміну 

включають успадковані гени, стать, вік, екологічні умови, дієта та стиль життя 

[2]. 

Деякі спадкові захворювання обміну є рідкісними, тоді як інші можуть 

бути більш поширеними. 

Спадкові захворювання обміну можуть бути класифіковані за різними 
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критеріями, такими як за пошкодженим біохімічним шляхом, за типом 

наслідування, за органами та тканинами, які пошкоджені [1]. 

Щитовидна залоза є важливим ендокринним органом, який виробляє 

гормони, що контролюють метаболізм в організмі. Залежно від рівня гормонів 

щитовидної залози, може бути змінено метаболізм різних речовин, таких як 

білки, вуглеводи та ліпіди. Відповідно, порушення функції щитовидної залози 

може призвести до різних спадкових захворювань обміну [3]. 

Гіпотиреоз може призвести до порушення метаболізму ліпідів, зокрема 

збільшення рівня холестерину в крові та розвитку атеросклерозу. Також може 

виникати внаслідок порушення метаболізму вуглеводів та збільшення рівня 

цукру в крові, що може призвести до розвитку цукрового діабету. 

Навпаки, гіпертиреоз може призвести до збільшення метаболізму в 

організмі, що може призвести до зниження маси тіла, підвищення апетиту, 

розвитку посиленої роботи серця та збільшення ризику розвитку остеопорозу. 

У жінок підвищений рівень гормонів щитовидної залози (гіпертиреоз) 

може мати особливий вплив на спадкові захворювання обміну. Наприклад, 

гіпертиреоз може погіршити перебіг аутоімунного тиреоїдиту (Хашимото), 

який є одним з найбільш поширених спадкових захворювань щитовидної залози 

у жінок, також може мати вплив на розвиток родинного 

гіперхолестеринемічного синдрому, спадкової амілоїдози та спадкової 

гемохроматозу. 

Підвищений рівень гормонів щитовидної залози (гіпертиреоз) може мати 

вплив на спадкові захворювання обміну у чоловіків, але цей вплив менш 

вивчений порівняно з жіночою популяцією. Наприклад, дослідження показали, 

що гіпертиреоз може погіршити перебіг спадкової гемохроматозу та спадкового 

фаміліярного гіперхолестеринемічного синдрому [4, 5]. 

Мета роботи. Дослідити порушення гормонів щитоподібної залози у осіб 

із спадковими захворюваннями обміну та встановити взаємозв'язок між 

розвитком змін гормонів при даному патологічному стані.  

Матеріали та методи. У дослідженні взяли участь 253 осіб віком від 1 до 
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18 років. Серед досліджуваних було 89 осіб жіночої статі, та 164 осіб чоловічої 

статі.  

Воно проводилось на базі медико-генетичного центру та включало аналіз 

отриманих результатів лабораторного дослідження тиреоїдної панелі, до якої 

входять аналізи сироватки крові на рівень тиреотропного гормону (ТТГ), 

тироксину (Т4), трийодтироніну (Т3). Референтними значеннями виступали: 

ТТГ - 0,23-3,4 ммоль/л, Т4 - 10,0-23,2 пмоль/л, Т3 - 2,5 - 7,5 пмоль/л. 

Результати та обговорення. На початку проведеного дослідження 

встановлено, що у 253 (100%) осіб було діагностовано діагнози, що пов'язані із 

спадковими захворюваннями обміну різної стадії та тяжкості. Після проведення 

лабораторного дослідження були отримані результати аналізу рівня 

досліджуємих гормонів, з яких 192 (75,9%) результат мав відхилення від 

референтних значень. Зміни у одному із показників становило - 139 (72,4%) 

результати, а зміни в двух показниках - у 51 (26,6%) осіб і в трьох показниках у 

2 (1%) осіб. 

В показниках ТТГ встановлено 65 результатів з відхиленням від норми, 

серед яких в більшості випадків зустрічалось підвищення лише рівня ТТГ - 14, 

зниження рівня в 1 випадку в комбінації із збільшенням рівня Т3, зміни у трьох 

показниках мали 2 особи, у двох показниках - 49 осіб. У результатах із 

комбінацією трьох показників спостерігалось підвиження рівня всіх 

досліджуваних гормонів в 1 особи, а іншої зниження Т4. У результатах з двома 

показниками найчастіше зустрічалась комбінація з підвищенням рівнем ТТГ та 

Т3 - у 47 осіб, а також поєднання таких гормонів, як ТТГ і Т4, де у 1 особи був 

знижений рівень Т4. У результатах з трьома показниками були підвищені 

показники досліджуваних гормонів, за винятком Т4 у однієї особи був 

знижений. 

В показниках Т4 встановлено 11 результатах з відхиленням від норми, 

серед яких зустрічалось підвищення рівня - у 6, а зі зниженням рівня 

досліджуваного гормону - у 5. При цьому виявлено комбінації двох (3) та трьох 

показників (2), у 2 осіб комбінація з підвищенням рівня показників Т4 і Т3. 
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В показниках Т3 встановлено, що у 171 особи є відхиленням від норми в 

напрямку підвищення рівня досліджуваного гормону, серед яких у 120 осіб є 

підвищені показники рівня лише Т3, а також простежується комбінація трьох і 

двох показників, таких як ТТГ і Т3 та підвищення рівня Т3 зі зниженням рівня 

ТТГ встановлено у 1 особи.  

Якщо розглянути окремо зміни в показниках у осіб жіночої та чоловічої 

статі, то отримаємо, що серед жінок зміни у показниках зустрічалися у 63 

(32,8%) випадках, з яких 38 лише підвищення рівня Т3, у 4 підвищення рівня 

ТТГ, та 3 результати зміни лише Т;, серед яких 1 підвищений та 2 знижених. 

Серед зазначених результатів відмічались комбінації таких показників як, Т3 і 

Т4 - у 2 випадках, ТТГ і Т3 - 15 результатів та у 1 особи ТТГ, Т3 з Т4, в якому 

результат Т4 був знижений, а ТТГ і Т3 підвищений. Серед чоловіків - 129 

(67,2%) результатів зі змінами рівня досліджуваних гормонів. Рівень ТТГ у 10 

випадках був підвищений серед змін у лише в одному показнику, поєднання 

трьох показників у 1 особи, ТТГ і Т3 - у 33 осіб і серед них у 1 особи результати 

із зниженим рівнем Т4, та у 1 випадку зниження Т4 у поєднанні з ТТГ, Т4 - 3 

результата із яких, у 1 особи зниження рівня Т4, Т3 - у 82 випадку результат зі 

змінами у одному показнику. 

З отриманих результатів можна простежити, що найчастіше поєднувалися 

зміни в показниках ТТГ і Т3, а також, що змін в Т3 було найбільше.  

Висновки. Якщо рівень гормонів щитовидної залози занадто високий або 

занадто низький, це може спричинити погіршення симптомів спадкових 

захворювань обміну. 

При гіпотиреозі (знижений рівень гормонів щитовидної залози) у пацієнті 

з Фенілкетонурією може знизитися вироблення фенілаланіну гідроксилази, що 

призводить до погіршення метаболізму фенілаланіну і збільшення вмісту 

фенілаланіну в крові. Це може викликати психічні порушення, затримку 

психомоторного розвитку та інші негативні наслідки. 

Однак, якщо рівень гормонів щитовидної залози занадто високий, то це 

також може вплинути на метаболізм різних речовин у організмі і спричинити 
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проблеми зі здоров'ям. Тому, регулярний контроль рівня гормонів щитовидної 

залози є важливим для пацієнтів зі спадковими захворюваннями обміну, і може 

допомогти уникнути погіршення симптомів та зберегти здоров'я. 
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