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Вступ. Психіатрічні розлади (шизофренія,  біполярні порушення,  гіпоманія) стають все більш росповсюдженими  серед населення у  всіх країнах  світу (S.Mukherjee 2016, L.Hudgens 2015).  Знайдено 208 генів, асоційованих  з цими захворюваннями. Психіатрічні ураження  поділяються  як  на успадковані,  так  і спорадичні.  Перші  діагностуються  частіше, тоді як спорадичні, пов’язані із наслідком в нейронному розвитку,  викликаному зміною генів, котрі визначають розвиток  нервової системи, діагностуються  пізно.  Особливе місце серед психічних захворювань  займають  синдромальні  форми, шизофреноподібні  зміни, які  ховаються  за  діагнозом шизофренія, а відносяться  до певних нозологічних форм генно-моногенних  рідкісних захворювань.  Завдяки дослідженням Седделя, з’явилась можливість виділяти  серед  усіх захворювань шизофренією,  біполярними розладами, гіпоманією, синдромальні  захворювання, в  тому  числі  і метаболічні.
Мета дослідження.  З’ясувати  можливість ранньої діагностики вказаних психіатричних розладів серед  рідкісних (орфанних) захворювань задля ранньої діагностики  і визначення  фено- та генотипової синтропії.  
Матеріали  і методи. Починаючи з 2000  року щорічне обстеження 11 000  пацієнтів  з підозрою  на  спадкову патологію,  дозволило  нам  знаходити  щорічно від  350 до 450  щорічно певних нозологічних  форм, які  супроводжуються  різними змінами  неврологічного  і психіатричного статусу  і  виділити  51 випадок рідкісних хвороб з психіатричними порушеннями. Задля  уточнюючої діагностики використані як  класичні  клініко-генетичні  методи, так  і сучасні  технології.
Результати  та їх  обговорення. Найбільше  значення  ми надаємо системній  оцінці як  історії  сім’ї хворого, так і отриманню результатів точного  і глибокого  первинного лікарського обстеження.   Допоміжня  інформація  отримується  нами в результаті  використання сомато-генетичного, молекулярно-генетичного, молекулярно-цитогенетичного  та  біохімічного  досліджень.  В разі  наявності складних випадків для  встановлення  клінічного діагнозу  використовується  експертні  ради  та  міжнародні  консиліуми, як  реальні  так  і віртуальні.   При подальшому  спостереженні використовуємо  програми  Skape  and TimeVier  при взаємодії  лікар-пацієнт.  Батьківські  асоціації виграють велику роль в отриманні  необхідної  інформації, в подальшому лікуванні і реабілітації.
Всі хворі  поділені  на 3 групи: перша - психіатричні захворювання,  які вимагають невідкладної допомоги; друга -  захворювання,  які  мають хронічних  перебіг  в підлітковому та дорослому  віці; третя – хвороби  з легкою  розумовою  відсталістю  та поведінковими порушеннями.   Серед  обстежених  пацієнтів  із психіатричними розладами   знайдені спадкові  синдроми метаболічних порушень: з  гомоцистинурією (10), порушеннями орнітинового циклу (2),   порушеннями метаболізму  кобаламінів (2),  гострими  та хронічними порфіріями (7), хворобою  Вільсона (4);  гіперпролінеміями (2), валінеміями (3);  недостатністю  дегідрогенази янтарного полуальдегіда (2);  метахроматичною  лейкодістрофією (1), GM2 гангліозідозом (1),  хворобою  Німана-Піка,  тип С (2);  хворобою  Фабрі (1); 3-метілглютаконовою ацидурією (2); краніометафізарною дісплазією (1);  Х-счепленою міотубулярною міопатією (1);  гено- та фенотипічною синтропією кістозного фіброзу з порушенням  обміну  жирних  кіслот  та  порушенням  обміну  сірковмісних амінокислот (3);  ангіоматозною  формою  гамартоза  у поєднанні  з ГЦУ 2 типу (1);  порушеннями  пуринового обміну (5); некетонемічною гіпергліцинемією (1).  Недостатність  метилентетра-гідрофолатредуктази стала предметом окремих досліджень і подальшої публікації.  Завдяки   точному  діагнозу серед  них  відокремлено  9 форм,  для  яких  існує  патогенетичне лікування, проведення  якого  дало  високий  позитивний  ефект.  Разом  із тим, знайдене  підтвердження  існування  таких  ліків,  які  використовуються  в психіатричної практиці  і здатні  загострювати  метаболічні  захворювання  та  викликати  небезпечні  метаболічні  кризи.  Серед  них: вальпроат, іміпримін, мепробамат, метілпрілон,  нейролептики, трициклічні  антидепресанти, фенотіазіни.  Розроблена  та запроваджена  діагностична  стратегія  задля раннього виявлення  серед  пацієнтів  з психічними розладами спадкових порушень  обміну  речовин: наявність в сім’ї  Х-зчепленої  спадкової патології  або  якогось метаболічного захворювання;  наявність ознак  підвищенного катаболізму  білків (лихоманка,  надмірне вживання  їжі,  хірургічна  операція  або довгострокове голодування). В випадках, коли  в сім'ї  спостерігалися  поєднані  ознаки  дифузної  клінічної  картини (неврологічні  ознаки, наявність  когнітивної  або  моторної  дисфункції, ураження шкіри,  офтальмологічні  та вісцеральні  порушення. Існують труднощі, які можна  подолати  при використанні  вказаної  діагностичної стратегії:  наявність ізолйованих  психіатричних ознак, відсутність обтяженості родоводів, та  глибоких   виражених клінічних та соматичних  ознак.  Велика  кількість поєднаних клінічних варіантів  - гено- і фенотипічної синтропії  сягає  при психіатричній патології  високого  рівня,  що дає  можливість вважати  ці  розлади  моделлю синтропії. 
