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Актуальність. Атопічний дерматит є хронічним запальним захворюванням 

шкіри, що найчастіше зустрічається, і найранішим проявом алергії у дітей. 

Найчастіше атопічний дерматит починається у перші місяці життя, проявляється 

широким спектром клінічних симптомів, важко піддається лікуванню. У дітей з 

атопічним дерматитом часто формуються інші аллергопатії, у них відзначається 

схильність до вторинного інфікування шкіри та виникнення інфекційних 

захворювань. У зв'язку з вираженим впливом на якість життя та соціально-

економічними наслідками атопічний дерматит є серйозною проблемою 

соціальної охорони здоров'я.  

Мета. Дослідити як впливають мутації гена філаггріну, а також хромосомні 

мутації на розвиток атопічного дерматиту.  

Результат. За даними літератури, у 80% дітей, які страждають на атопічний 

дерматит, відзначається обтяжений сімейний анамнез. При цьому частіше 

виявляється зв'язок з атопічними захворюваннями по лінії матері (60-70%), 

рідше – по лінії батька (18-22%). Наявність атопічних захворювань в обох батьків 

підвищує ризик розвитку атопічного дерматиту у дитини до 60-80% [1]. При 

атопії в одного з батьків він знижується до 45-50%. Істотний прогрес у розвитку 

молекулярно-генетичних технологій і як наслідок їх ширше застосування в 

практичній медицині все частіше вносить зміни до наших уявлень, у тому числі 

і про етіологічну структуру, здавалося б, досить добре вивчених захворювань. 

Одним із яскравих прикладів такого роду і став атопічний дерматит. Згідно з 

останніми даними, близько половини хворих мають мутацію у гені філаггріна 

[2]. 

Філаггрін є ключовим білком, що бере участь у диференціюванні клітин 

епідермісу та здійсненні його бар'єрної функції. Він утворюється в ході 

остаточного диференціювання зернистих клітин епідермісу, коли профілаггрін 

кератогіалінових гранул протеолітично розрізається на молекули філаггріна, які 

швидко агрегують з кератиновим цитоскелетом, що призводить до колапсу 
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зернистих клітин у плоскі без'ядерні чешуйкі. Роговий шар, що утворився, є 

бар'єром, що запобігає не тільки втраті води, але й потраплянню алергенів та 

інфекційних агентів. Ген, що кодує філаггрін, знаходиться на довгому плечі 1-ї 

хромосоми (1q21), складається з 3-х екзонів [3].  Пацієнтів з атопічним 

дерматитом, що мають мутації гена ФЛГ, відрізняє більш тяжкий перебіг 

захворювання та несприятливий прогноз. Виділено 8 типів причинно-

наслідкових зв'язків між наявністю генетичних дефектів, сімейним анамнезом та 

клінічними проявами атопічного дерматиту. Серед носіїв мутації гена ФЛГ 

зустрічаються «клінічно здорові» особи, найчастіше – діти [4]. Мутації у гені 

ФЛГ – найсильніший і добре підтверджений генетичний чинник ризику 

атопічного дерматиту. Вони беруть участь у перших етапах розвитку цього 

захворювання та сприяють його хронізації. C. Cramer із співавторами виявили у 

пацієнтів з іхтіозом (ichthyosis vulgaris) дві нуль-мутації, R501X та 2282del4, які 

зупиняли синтез ФЛГ. Було доведено, що за наявності в парній хромосомі 

неушкодженого гена ФЛГ (тобто гетерозиготний стан гена) мутація 

проявляється м'якою формою захворювання з неповним домінуванням. 

Незабаром та ж група дослідників показала, що ці дві нуль-мутації пов'язані з 

атопічним дерматитом [5].  У пацієнтів з атопічним дерматитом частота алелів з 

мутаціями R501X та 2282del4 становить 18 та 48 %, відповідно. Тобто ці нуль-

мутації є вираженими та найбільш переконливими факторами ризику для 

розвитку атопічного дерматиту [6]. 

MELAS-синдром (мітохондріальна енцефалопатія, лактат-ацидоз, 

інсультоподібні епізоди), який викликається мутацією в положенні 3243 

мітохондріальної ДНК, також може супроводжуватися атопічним дерматитом, 

вітіліго. Такого висновку дійшли S. L. Karvonen зі співавторами (1999), 

обстеживши 28 хворих [7]. 

Хромосомні перебудови нерідко супроводжуються проявами атопічного 

дерматиту. Звичайно, повні трисомії як за аутосомами (13, 18, 21-а хромосоми), 

так і статевих хромосом зазвичай не викликають труднощів у діагностиці. 

Наявність специфічного фенотипу служить показанням до виконання 

каріологічного аналізу, який, зазвичай, підтверджує вихідний ймовірний діагноз. 

Набагато складніша справа з носіями дрібних хромосомних перебудов, які не 

мають специфічних проявів. Або мають невеликі розміри та вимагають 

застосування не стандартного каріологічного аналізу, а FISH-методу. 

Висновок. Генотипування може бути використане для виявлення дітей-носіїв 

мутацій (у сім'ях хворих на атопічний дерматит), схильних до розвитку 

атопічного дерматиту, та проведення цілеспрямованої первинної профілактики. 

Поєднання даних генотипування з сімейним анамнезом дозволить 

запропонувати ефективніші шляхи індивідуальної профілактики. Багато 

досліджень недостатньо стандартизовані та відтворювані, що зумовлює 

необхідність їх удосконалення. Для подальшого розвитку специфічних методів 

діагностики, а також розробки індивідуальних методів терапії та профілактики 

необхідний комплексний підхід до вивчення атопічного дерматиту з включенням 

генетичних досліджень. 
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