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(фармакотерапія) лікування пацієнтів до психотерапевтичних (створення умов 

для надання психотерапевтами допомоги) та соціальних методів допомоги. 

Реабілітація. 

За останні роки військові дії стали серйозним випробуванням для 

відновлення та реабілітації та відновної галузей, які просто не готові до таких 

викликів. Стан пріоритетних кроків у цій частині має виконуватися у двох 

паралельних і взаємопов’язаних вимірах: 

1)Фізична реабілітація військових з використанням інноваційних 

можливостей світових систем охорони здоров’я (3D принт, терапія 

стовбуровими клітинами, таргетна терапія, екзоскелет). 

2)Психотерапевтична та психіатрична реабілітація військових. Підтримка 

створення регіональних центрів психологічної, психотерапевтичної та 

психіатричної допомоги військовим. 

Висновки. Тому медицина в Україні має багато проблем, і лише вирішивши 

проблеми якості, доступності, фінансові та кадрові дилеми, а також проблеми 

розвитку нових технологій, ми зможемо пишатися українською медициною та 

мати безпечне здоров’я. Здоров’я важливе для кожного, загальні знання є 

рушійною силою для покращення нашого загального стану здоров’я. 
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Вступ. М'язова дистрофія Дюшенна (далі − МДД) − це серйозне спадкове 

захворювання, яке спричинене мутаціями в гені дистрофіну та призводить до 

прогресуючого ослаблення і атрофії м'язів, що часто вражає хлопчиків. За 

відсутності своєчасного діагностування та лікування, МДД значно скорочує 

тривалість життя та впливає на якість життя пацієнтів. Рання діагностика 
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відіграє важливу роль у виявленні захворювання на ранніх стадіях, що дозволяє 

максимально уповільнити його прогресування. Сучасні методи лікування 

спрямовані на підтримку м'язової функції та управління симптомами, тоді як 

перспективні дослідження в галузі генотерапії відкривають нові можливості 

для майбутнього лікування цього важкого захворювання. 

Мета роботи. Дослідити сучасні підходи до ранньої діагностики та 

лікування м’язової дистрофії Дюшенна у дітей 

Матеріали та методи. Був проведений всебічний огляд та аналіз наукових 

статей з питань діагностики та лікування м’язової дистрофії Дюшенна у дітей 

Результати та обговорення. М'язова дистрофія Дюшенна (МДД) – це 

генетичне захворювання, яке характеризується прогресуючою м'язовою 

слабкістю та атрофією, спричиненою мутацією в гені дистрофіну. За даними 

Вілсона та Еррігтона, ця патологія є найпоширенішою формою м'язової 

дистрофії, що впливає на хлопчиків з частотою приблизно 1 на 3500 

народжених [7]. Рання діагностика МДД має критичне значення для 

запобігання ускладнень та покращення якості життя пацієнтів. 

М’язова дистрофія Дюшенна виникає внаслідок делецій, дуплікацій або 

точкових мутацій у гені дистрофіну – 21 хромосоми (Хр21). Дистрофін 

забезпечує структурну цілісність і стабільність м'язових фібрил, а також бере 

участь у регуляції сигналів у м’язових клітинах [3]. Тяжкість дистрофінопатій, 

таких як м’язова дистрофія Дюшенна та Беккера, залежить від кількості і 

функціональності дистрофіну в організмі. Золотим стандартом діагностики є 

комплексне клінічне обстеження дитини в поєднанні з генетичним тестуванням. 

Сучасні методи, наприклад, тест Мультиплексна лігазнозалежна ампліфікація 

зонда (MLPA), дозволяють виявляти дрібні точкові мутації, зокрема так звані 

нонсенс-мутації. 

Сучасне генетичне тестування дозволяє визначити конкретний тип мутації, 

що призводить до розвитку патології, і відповідно персоналізувати лікування 

для кожного пацієнта. Призначення терапії, яка модифікує перебіг 

захворювання, може сповільнити і затримати розвиток м’язової дистрофії 

Дюшенна. 

Використання пренатальної діагностики в поєднанні з сучасними 

генетичними методами дозволить зменшити частоту народжень дітей із 

м’язовою дистрофією Дюшенна [4]. Завдяки новітнім генетичним технологіям, 

таким як MLPA-тест, а також препаратам для модифікуючої терапії, 

з’являються нові підходи до діагностики та лікування, що можуть суттєво 

уповільнити втрату рухових функцій, що особливо важливо у дитячому і 

молодому віці. 

У випадках, коли генетичне тестування не підтверджує діагноз м’язової 

дистрофії Дюшенна у пацієнта з прогресуючими симптомами, необхідно 

провести диференціальну діагностику з іншими хворобами, зокрема з хворобою 

Помпе (ХП). Своєчасне встановлення діагнозу ХП та його молекулярне 

підтвердження можуть запобігти розвитку ускладнень за допомогою 

призначеної замісної ферментної терапії.  
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Рання діагностика МДД зазвичай базується на клінічних ознаках, 

біомаркерному тестуванні та молекулярній генетиці. Дослідження Панкара та 

ін. показують, що підвищений рівень креатинфосфокінази (КФК) у сироватці є 

одним із перших маркерів ураження м'язів, що може бути виявлено ще в 

ранньому віці [6]. Застосування генетичних тестів дозволяє ідентифікувати 

мутації у гені дистрофіну, що є ключовим для підтвердження діагнозу [5]. 

З огляду на генетичну природу захворювання, специфічного лікування для 

МДД наразі не існує, але застосовуються різні підходи для управління 

симптомами захворювання. Дослідження Гарберта показують, що 

кортикостероїдні препарати (зокрема преднізолон) зменшують запалення та 

сповільнюють прогресування захворювання [2]. Інші види терапії включають 

фізичну терапію, ортопедичні заходи та допоміжні пристрої для підтримки 

рухової активності. Останні дослідження в галузі генотерапії показують 

перспективи модифікації гена для відновлення функції дистрофіну [1]. 

Протягом останніх десятиліть значно вдосконалено можливості домашньої 

штучної вентиляції легень для пацієнтів, а також кортикостероїдної терапії, що 

сприяло покращенню якості життя дітей із цим захворюванням. Запроваджено 

нові моделі первинної допомоги, де фахівці різних спеціальностей працюють у 

тісній співпраці, надаючи комплексну медичну, психологічну та соціальну 

підтримку дітям з м’язовою дистрофією Дюшенна [3]. Разом з тим, нові 

підходи до ранньої діагностики прогресуючих м’язових дистрофій та 

застосування інноваційних препаратів у терапії створюють додаткові 

можливості для покращення життя таких пацієнтів. 

Стратегія сучасного генетичного тестування при діагностиці м’язової 

дистрофії Дюшенна полягає у виявленні найпоширеніших мутацій на перших 

етапах обстеження. Так, делеції виявляються у 67-72% випадків, а дуплікації – 

у 7-11% хворих на м’язову дистрофію Дюшенна [5]. Раніше застосовуваний 

ПЛР-метод дозволяв виявляти до 98% делецій, але не визначав дуплікацій у 

гені дистрофіна. 

Найбільш сучасними методами діагностики в останні роки є поєднання 

методу MLPA із методом множинної порівняльної геномної гібридизації 

(aCGH), які дозволяють ідентифікувати як делеції, так і дуплікації в 

мутантному гені дистрофіну. У випадках, коли генетичний аналіз не 

підтверджує діагноз м'язової дистрофії Дюшенна, рекомендується проведення 

біопсії скелетних м'язів з подальшим гістохімічним фарбуванням для виявлення 

наявності дистрофіну в біоптаті. 

Наявність у пацієнта клінічних симптомів, характерних для м'язової 

дистрофії Дюшенна, разом з проведеним генетичним тестуванням є важливими 

для підтвердження діагнозу та своєчасного призначення кортикостероїдної 

терапії [5]. Сучасні генетичні дослідження дозволяють визначити тип мутації, 

яка спричинила захворювання у конкретного пацієнта, зокрема, виявляючи de 

novo мутації (які складають третину всіх випадків) і успадковані мутації, які 

передаються по материнській лінії і становлять дві третини випадків м'язової 

дистрофії Дюшенна [6]. 
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Сучасні методи генетичного тестування рекомендуються для пренатальної 

діагностики в сім’ях, де вже народжувалися діти з м’язовою дистрофією 

Дюшенна та Беккера, що має велике значення для медико-генетичного 

консультування таких родин. Для виявлення носіїв мутацій у гені дистрофіну 

доцільно обстежувати жінок репродуктивного віку, в родоводі яких були 

випадки захворювання на м’язову дистрофію Дюшенна, підтверджені 

генетично [3]. 

Проведення генетичних досліджень дозволить обґрунтовано обрати метод 

лікування і підібрати препарат залежно від конкретної мутації, що сприятиме 

персоналізації терапії для кожного пацієнта. Дослідження підкреслюють 

важливість ранньої діагностики м’язової дистрофії Дюшенна, включаючи 

скринінги новонароджених у майбутньому та призначення хворобо-

модифікуючої терапії. Сучасним досягненням є застосування препарату 

аталурен у хлопчиків старше 5 років із діагностованою nonsense-мутацією, яке 

уповільнює та запобігає прогресуванню хвороби. Дія цього препарату 

спрямована на підтримку структури м’язових волокон і запобігання їх атрофії, а 

також препарат показав високу ефективність у поєднанні з кортикостероїдами 

[2]. 

Якщо генетичне дослідження не підтверджує м'язову дистрофію Дюшенна, 

пацієнту рекомендується біопсія скелетних м'язів з подальшим гістохімічним 

фарбуванням для визначення наявності дистрофіну в зразку тканини. 

Висновки. На сучасному етапі рання діагностика м'язової дистрофії 

Дюшенна дозволить вчасно виявити та підтвердити діагноз, що дасть змогу 

надати необхідну підтримку таким дітям.  Проведення пренатальної 

діагностики з використанням сучасних методів генетичного тестування та 

медико-генетичного консультування допоможе знизити частоту народжень 

дітей з м'язовою дистрофією Дюшенна. Надзвичайно важливо, щоб лікарі 

розуміли необхідність своєчасного направлення дітей з підозрою на 

прогресуючі м'язові дистрофії до спеціалізованих центрів для проведення 

генетичного тестування. Наявність у пацієнта симптомів, характерних для 

цього захворювання, разом із результатами генетичного тестування є 

критичними для підтвердження діагнозу та обґрунтування раннього 

застосування сучасної терапії. 
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Актуальність теми: Тема захворювань пародонта завжди викликала безліч 

дискусій та потребувала постійного вивчення. В результаті це зумовило 

необхідність створення обгрунтованої, науково-достовірної, точної 

класифікації. Основної метою застосування класифікації є отримання чітких 

критеріїв, які сприятимуть достовірній діагностиці та появі нових підходів до 

лікування. Таким важливим інструментом для роботи лікаря-пародонтолога 

залишається і до нині Класифікація захворювань тканин пародонту та 

периімплантних тканин (EFP & AAP world workshop), яка створена на основі 

роботи міжнародних експертів під егідою Європейської федерації 

пародонтології (EFP) та Американської академії пародонтології (AAP). 

Основним завданням для експертів були: об`єднати знання, виробити єдині 

стандарти діагностики та лікування, сприяти їх впровадженню у глобальну 

пародонтологічну практику [1].  

Запропонована класифікація базується на найновіших дослідженнях у 

галузі етіології, патогенезу, генетичних факторів та ризиків захворювань 

тканин пародонту та периімплантних структур. Завдяки молекулярно-
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