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П Е Р Е Д М О В А  

Ââàæàºìî çà äîö³ëüíå âèçíàòè, ùî îïòèì³çàö³ÿ îðãàí³çàö³¿ 
îõîðîíè çäîðîâ’ÿ òà ï³äâèùåííÿ ÿêîñò³ íàäàííÿ ìåäè÷íèõ ïîñëóã 
º àêòóàëüíîþ ïðîáëåìîþ ó âñüîìó ñâ³ò³, çîêðåìà â Óêðà¿í³. Öå 
îáóìîâëåíî òèì, ùî ³ñíóº áåçë³÷ ³íôåêö³éíèõ òà íå³íôåêö³éíèõ 
çàõâîðþâàíü ëþäåé, ÿê³ ìàþòü ð³çíîìàí³òí³ åò³îëîã³÷í³ âèòîêè. 
Ñåðåä öèõ íàéá³ëüø âàãîìèõ ïðè÷èííèõ ôàêòîð³â ñë³ä çàçíà÷èòè 
– ïîðóøåííÿ ãåíåòè÷íèõ ñòðóêòóð, ùî ïðèçâîäå äî ïîÿâè 
ïàòîëîã³÷íèõ ñòàí³â íå ò³ëüêè ó êîíêðåòíî¿ îñîáè, à òàêîæ ó ¿¿ 
íàùàäê³â. Ö³ëêîì ëîã³÷íî, ùî áóëà ñòâîðåíà íîâà ãàëóçü íàóêè 
òà ïðàêòè÷íî¿ ä³ÿëüíîñò³ – ìåäè÷íà ãåíåòèêà, ìåòà ÿêî¿ ïîëÿãàº 
â âñòàíîâëåíí³ ä³àãíîçó, ïðîãíîçó, ïîäàëüøî¿ òàêòèêè âåäåííÿ 
õâîðîãî, âèçíà÷åííÿ ðèçèêó äëÿ ÷ëåí³â ðîäèíè.  

Â ìîíîãðàô¿¿ ïîäàíî, äåòàëüíî îõàðàêòåðèçîâàíî òà 
ôîðìàë³çîâàíî ³ñíóþ÷ó ñèñòåìó êëàñèô³êàö³¿ ñïàäêîâèõ 
çàõâîðþâàíü ³ç îïèñîì êë³í³÷íèõ õàðàêòåðèñòèê íàéá³ëüø 
ïîøèðåíî¿ ïàòîëîã³¿. 

Çàñâ³ä÷èìî, ùî ñïåöèô³êà ñïàäêîâèõ õâîðîá ïîëÿãàº ó òîìó, 
ùî âîíè ìîæóòü êë³í³÷íî ïðîÿâëÿòè ñåáå ó ð³çí³ â³êîâ³ ïåð³îäè 
æèòòºä³ÿëüíîñò³ ëþäèíè, õàðàêòåðèçóþòüñÿ ïðîãðåñóþ÷èì 
ïåðåá³ãîì ³ç ôîðìóâàííÿì òÿæêèõ ñîìàòè÷íèõ òà ïñèõ³÷íèõ 
óñêëàäíåíü ³, çàçâè÷àé, çàâåðøóþòüñÿ ³íâàë³äí³ñòþ òà 
ïåðåä÷àñíîþ ñìåðòþ. Ïðè öüîìó, äëÿ á³ëüøîñò³ öèõ õâîðîá 
â³äñóòí³ ïàòîãåíåòè÷íî îá´ðóíòîâàí³ ìåòîäè ë³êóâàííÿ, ìîæëèâà 
ëèøå êîðåêö³ÿ ñèìïòîì³â òà ñîö³àëüíà àäàïòàö³ÿ. Íîâ³òí³ 
äîñÿãíåííÿ íàóêè, òàê³ ÿê ãåííà òåðàï³ÿ ç ðåäàãóâàííÿì ãåíà, 
ñïðÿìîâàí³ íà åôåêòèâíå ë³êóâàííÿ ãåíåòè÷íèõ õâîðîá, àëå ö³ 
òåõíîëîã³¿ çíàõîäÿòüñÿ ùå íà ñòàä³¿ åêñïåðèìåíòàëüíèõ ðîçðîáîê 
³ ïîòðåáóþòü ïîäàëüøîãî ñóòòºâîãî é ñèñòåìíîãî óäîñêîíàëåííÿ.  

Ä³ºâèé íàëåæíèé ñóïðîâ³ä õâîðèõ ³ç ñïàäêîâèìè 
çàõâîðþâàííÿìè – ïðåâåíòèâíèé, ä³àãíîñòè÷íèé, òåðàïåâòè÷íèé 
òà ðåàá³ë³òàö³éíèé çä³éñíþþòü ë³êàð³ ìåäèêî-ãåíåòè÷íèõ 
êîíñóëüòàö³é. Â óìîâàõ ñïåö³àë³çîâàíî¿ äîïîìîãè, ïðè íàÿâíîñò³ 
ñó÷àñíèõ ìåòîä³â äîñë³äæåííÿ ç çàëó÷åííÿì ñ³ìåéíîãî àíàìíåçó, 
îö³íö³ ôåíîòèïó, äîäàòêîâèõ á³îõ³ì³÷íèõ ìåòîä³â, âèâ÷åííÿ 
êàð³îòèïó, ìîëåêóëÿðíèõ õàðàêòåðèñòèê, ñåêâåíóâàíí³ ãåíîìó 
ìîæëèâî âñòàíîâèòè ïðàâèëüíèé ä³àãíîç. Ðàçîì ³ç òèì, ñë³ä 
ïàì’ÿòàòè ³ ïðî òå, ùî ïðè âèÿâëåíí³ ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿ ó 
ïðîáàíäà òà ïðè íàÿâíîñò³ ðåêóðåíòíîãî ðèçèêó ó ÷ëåí³â éîãî 
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ðîäèíè âèíèêàº ïñèõîëîã³÷íèé äèñòðåñ, ùî íåîáõ³äíî
âðàõîâóâàòè ë³êàðþ-ãåíåòèêó. Åòèêà º íåîáõ³äíîþ ñêëàäîâîþ
ïðàêòè÷íî¿ ä³ÿëüíîñò³ â êîæí³é ãàëóç³ ìåäèöèíè, àëå íàéá³ëüø
âàæëèâå çíà÷åííÿ âîíà ìàº ÿê íåçì³ííèé êîìïîíåíò ìåäè÷íî¿
ãåíåòèêè. Öå ñòàâèòü ë³êàðÿ-ãåíåòèêà ïåðåä íåîáõ³äí³ñòþ
âîëîä³òè íå ò³ëüêè ïðîôåñ³éíèìè çíàííÿìè íà âèñîêîìó ð³âí³,
àëå é â³ä÷óâàòè òà âò³ëþâàòè ìîðàëüíó â³äïîâ³äàëüí³ñòü çà äîëþ
õâîðîãî. Ïîðÿä ³ç öèì, ñë³ä çâåðíóòè óâàãó, ùî â ³ñòîðè÷íîìó
àñïåêò³ â ñôåð³ ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè âèíèêàëè òà ïðîäîâæóþòü
íàêîïè÷óâàòèñÿ äèñêóñ³éí³ ïèòàííÿ, ÿê³ ùå íå îòðèìàëè
îäíîçíà÷íî¿ â³äïîâ³ä³.

Á³ëüø³ñòü ³ç öèõ åòè÷íèõ ïðîáëåì, ùî ðåïðåçåíòîâàíî ó
íàóêîâîìó âèäàíí³, ç’ÿñîâàíî é ðîçêðèòî ó ïëîùèí³ çàãàëüíî¿
ìåäèöèíè ³ ñòîñóþòüñÿ òàêèõ êîìïîíåíò³â ä³ÿëüíîñò³ ë³êàðÿ, ÿê
ïðàâà ïàö³ºíòà, êîíô³äåíö³éí³ñòü ìåäè÷íî¿ ³íôîðìàö³¿, äîêòðèíà
³íôîðìîâàíî¿ çãîäè. Ïðåäñòàâëåíî ³ñòîðè÷íî ñôîðìîâàíó
³íòåðïðåòàö³þ òà çì³ñòîâí³ñòü òåðì³í³â ³ ïîíÿòü, çîêðåìà:
ðåïðîäóêòèâíà àâòîíîì³ÿ, äèðåêòèâíå ³ íå äèðåêòèâíå
êîíñóëüòóâàííÿ, ïðîì³æíå êîíñóëüòóâàííÿ òà ³íø³. Çàñâ³ä÷åíî,
îïèñàíî ðîëü ãåíåòè÷íîãî òåñòóâàííÿ â ñèñòåì³ ñòàëîãî ðîçâèòêó
ñó÷àñíî¿ á³îåòèêè.

Íàéá³ëüø áîëþ÷³ òåìè âèíèêàþòü íà çàêëþ÷íîìó åòàï³
ãåíåòè÷íîãî îáñòåæåííÿ – ï³äòâåðäæåííÿ ä³àãíîçó òà
ñï³ëêóâàííÿ ç õâîðèì. Ç öüîãî, ë³êàð-ãåíåòèê ïîâèíåí çíàòè,
âì³òè ³ âèêîðèñòîâóâàòè ïðèíöèïè íå äèðåêòèâíîãî,
äèðåêòèâíîãî, ïðîì³æíîãî é íåéòðàëüíîãî êîíñóëüòóâàííÿ, à
òàêîæ ³ âðàõîâóâàòè ¿õ ïåðåâàãè òà íåäîë³êè. Îáîâ’ÿçêè ë³êàðÿ-
ãåíåòèêà – íå ïðîñòî îãîëîøóâàòè âåðäèêò, à âò³ëþâàòè
ïñèõîëîã³÷íó ï³äòðèìêó õâîðîãî â óí³êàëüí³é ñèòóàö³¿, ó ðàç³
íàÿâíîñò³ ñïàäêîâî¿ õâîðîáè, à òàêîæ âèð³øóâàòè ïðàâîâ³
ïèòàííÿ â³äïîâ³äíî äî ì³æíàðîäíèõ òà íàö³îíàëüíèõ
ðåãëàìåíòóþ÷èõ äîêóìåíò³â.

Âèäàòíèì äîñÿãíåííÿì ìåäèöèíè ñë³ä ââàæàòè – âèçíà÷åííÿ
âíåñêó ãåíåòè÷íèõ ÷èííèê³â â ôîðìóâàííÿ áåçïë³ääÿ çàãàëîì òà
ðåïðîäóêòèâíèõ âòðàò çîêðåìà. Çàâäÿêè ñó÷àñíèì ìåòîäàì
äîñë³äæåííÿ, ãåíåòèêè îòðèìàëè ìîæëèâ³ñòü çä³éñíþâàòè
ïðåíàòàëüíó ä³àãíîñòèêó, ùî çàáåçïå÷óº âèÿâëåííÿ ó ïëîäà
øèðîêîãî ñïåêòðó ñïàäêîâèõ çàõâîðþâàíü òà õðîìîñîìíèõ
àáåðàö³é.

Ãåíåòè÷í³ ìåòîäèêè ³íòåãðóþòüñÿ ç äîïîì³æíèìè
ðåïðîäóêòèâíèìè òåõíîëîã³ÿìè, çíà÷íî ï³äâèùóþòü
ä³àãíîñòè÷íó ñïðîìîæí³ñòü âèÿâëåííÿ ãåíåòè÷íî îáóìîâëåíèõ
àíîìàë³é åìáð³îíà. Ðàçîì ³ç òèì, ïðè ïðîâåäåíí³ äîðîäîâî¿
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ä³àãíîñòèêè ïåðåä ë³êàðåì-ãåíåòèêîì âèíèêàþòü ñêëàäí³ åòè÷í³ 
ñèòóàö³¿ ç íåîäíîçíà÷íîþ ³íòåðïðåòàö³ºþ. Äåÿê³ ìåòîäè 
³íâàç³éíîãî îáñòåæåííÿ ñòàíîâëÿòü çàãðîçó äëÿ ö³ë³ñíîñò³ ³ æèòòÿ 
åìáð³îíà òà ïëîäà, ÿê³ òåñòóþòüñÿ. Âñòàíîâëåííÿ, ó ïðîöåñ³ 
ïðå³ìïëàíòàö³éíîãî òåñòóâàííÿ, ïàòîëîã³¿ åìáð³îíà ñïîíóêàº äî 
äèñêóñ³¿, çîêðåìà, ó ïëîùèí³ – ÷è äîö³ëüíî éîãî ïåðåíåñòè â 
ïîðîæíèíó ìàòêè? Âèÿâëåííÿ íåâèë³êîâíîãî ãåíåòè÷íîãî 
çàõâîðþâàííÿ, ïðè äîðîäîâ³é ä³àãíîñòèö³, ñòàº ï³ä´ðóíòÿì çàäëÿ, 
òàê çâàíîãî, ñåëåêòèâíîãî àáîðòó, â³äíîøåííÿ äî ÿêîãî, 
âïðîäîâæ òðèâàëîãî ÷àñó, º äæåðåëîì äåáàò³â ³ç áîêó ìåäèê³â, 
ô³ëîñîô³â, òåîëîã³â, á³îåòèê³â òà ³íøèõ.  

Âåëèêå çàíåïîêîºííÿ âèêëèêàþòü äîñë³äæåííÿ ãåíîìó 
ëþäèíè â çâ’ÿçêó ç òèì, ùî ¿õ ðåçóëüòàòè ì³ñòÿòü âàãîìó íàóêîâó 
³íôîðìàö³þ, à, çà ïåâíèõ îáñòàâèí, ìîæóòü áóòè é îñíîâîþ 
ñîö³àëüíî¿ äèñêðèì³íàö³¿. ßê, ó öèõ âèïàäêàõ, äîòðèìóâàòèñÿ 
ïðèíöèï³â ïîâàæàííÿ ïðàâ, àâòîíîì³¿, çáåðåæåííÿ ë³êàðñüêî¿ 
òàºìíèö³? Â îñòàíí³ ðîêè, çàâäÿêè äîñÿãíåííÿì íàóêè, ç’ÿâèëàñÿ 
ìîæëèâ³ñòü âèçíà÷àòè ñòàòü ìàéáóòíüî¿ ëþäèíè ùå íà ñòàä³¿ 
äî³ìïëàíòàö³éíîãî åìáð³îíà, ùî ñòàëî çàïîðóêîþ ùîäî ñòâîðåííÿ 
ñòðàòåã³¿ åë³ì³íàö³º ñïàäêîâèõ õâîðîá, ç÷åïëåíèõ ç³ ñòàòòþ. Àëå, 
îêð³ì ìåäè÷íèõ ïîêàçàíü, òåõíîëîã³ÿ âèáîðó äèòèíè ïåâíî¿ ñòàò³ 
äî ïîëîã³â çàñòîñîâóºòüñÿ ó äåÿêèõ âèïàäêàõ áåç ñïåö³àëüíîãî 
ìåäè÷íîãî îá´ðóíòóâàííÿ. ², öÿ ïðîáëåìà ïîòðåáóº êðèòè÷íîãî 
îñìèñëåííÿ â ïëàí³ ñòàâëåííÿ äî ëþäèíè ÿê ñîö³îêóëüòóðíî¿ 
ö³ííîñò³. 

Òàêèì ÷èíîì, äîñÿãíåííÿ ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè çíà÷íî 
ï³äâèùèëè ð³âåíü ìåäèöèíè, ó ö³ëîìó. Ïîðÿä ³ç öèì, íàãàëüíèì 
º ïîñò³éíå óäîñêîíàëåííÿ ìåòîä³â ïðîô³ëàêòèêè òà îö³íêè 
ãåíåòè÷íîãî òÿãàðÿ ñåðåä íàñåëåííÿ, çàïðîâàäæåííÿ 
ôóíêö³îíàëüíî¿ ìîäåë³ ñèñòåìè ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî ìîí³òîðèíãó 
çàäëÿ åôåêòèâíîãî ñïîñòåðåæåííÿ çà ãåíåòè÷íî çóìîâëåíèìè 
ðîçëàäàìè.  

Ìîíîãðàô³ÿ ì³ñòèòü ðåïðåçåíòàö³þ íîâ³òí³õ ãåíåòè÷íèõ 
òåõíîëîã³é ùîäî âïðîâàäæåííÿ ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè, íàäàº 
¿ì ìåäè÷íó, ìîðàëüíó òà ñîö³àëüíó îö³íêó 

Àâòîðè íàóêîâîãî âèäàííÿ ïîñòàâèëè çà ìåòó ï³äâèùåííÿ 
ð³âíÿ îá³çíàíîñò³ âèêëàäà÷³â, ñòóäåíò³â, àñï³ðàíò³â, ë³êàð³â 
ïåðâèííî¿ ëàíêè îõîðîíè çäîðîâ’ÿ, ë³êàð³â-ãåíåòèê³â, 
ðåïðóäîêòîëîã³â, àêóøåð³â-ã³íåêîëîã³â, òàêîæ ë³êàð³â ³íøèõ 
ñïåö³àëüíîñòåé, ó ãàëóç³ ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè ç àêöåíòîì íà 
ïðåíàòàëüíó ä³àãíîñòèêó òà ìåäèêî-ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ ó 
êîìïëåêñ³ ç äåòàëüíèì îïèñîì ³ óðàõóâàííÿì íàéá³ëüø 
àêòóàëüíèõ åòè÷íî-ïðàâîâèõ ïèòàíü ìåäè÷íîãî âòðó÷àííÿ. 
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Р О З Д І Л  I  

М Е Д И Ч Н А  Г Е Н Е Т И К А  

Я К  Г А Л У З Ь  С У Ч А С Н О Ї  

П Р А К Т И К И  

1. 1. Історія видатних досягнень у біології 

Ñë³ä âèçíàòè, ùî áàçèñíèìè îäèíèöÿìè òà áóä³âåëüíèìè 
áëîêàìè æèòòÿ º êë³òèíè. Äîñë³äæåííÿ êë³òèí ïî÷àëîñÿ âïåðøå 
òðè ñòîë³òòÿ ïîòîìó ç ñòâîðåííÿ  òà ïîñò³éíîãî âäîñêîíàëåííÿ  
ïðèñòðîþ, ÿêèé  áóëî íàçâàíî ì³êðîñêîïîì. Çíà÷íèé âíåñîê â ö³ 
â³äêðèòòÿ çðîáèâ àíãë³éñüêèé ó÷åíèé-åíöèêëîïåäèñò Ð. Ãóê, 
ÿêèé ïåðøèé, çîêðåìà, ó 1665 ðîö³, ïî÷àâ âèêîðèñòîâóâàòè ë³íçè 
ç ìåòîþ âèâ÷åííÿ òîíêèõ çð³ç³â, ùî íàäàëî éîìó ìîæëèâ³ñòü 
ñïîñòåð³ãàòè ñòðóêòóðó ðîñëèí – êðîïó, ìîðêâè, áóçèíè. Ðàçîì ³ç 
òèì, äîñë³äíèê îòðèìàâ çîáðàæåííÿ òàêèõ îá’ºêò³â, ÿê îêî ìóõè, 
êîìàðà ³ éîãî ëè÷èíêè, êðèëî áäæîëè òà ³íø³. Ñâî¿ 
ñïîñòåðåæåííÿ íàóêîâåöü óçàãàëüíèâ â íàóêîâ³é ðîáîò³ 
«Ì³êðîãðàô³ÿ» (Micrographia), â ÿê³é íàâåäåíî ìàëþíêè, 
îòðèìàí³ çà äîïîìîãîþ ì³êðîñêîïà. Áóëî ïîêàçàíî êë³òèííó 
áóäîâó ïðîáêîâîãî äåðåâà, îïèñàíî «ìàëåíüêèé áîêñ», äî ÿêèõ 
Ð. Ãóê âïåðøå çàñòîñóâàâ òåðì³í «êë³òèíà». 

Âèçíàºìî, ùî ó 1674 í³äåðëàíäñüêèé íàòóðàë³ñò À. Âàí 
Ëåâåíãóê óäîñêîíàëþº ì³êðîñêîï ³ äîñë³äæóº ñòðóêòóðó ð³çíèõ 
ôîðì æèâî¿ ïðèðîäè. Â³äêðèòòÿ Ð. Ãóêà òà À. âàí Ëåâåíãóêà 
â³ä³ãðàëè âàæëèâó ðîëü ó íàóêîâ³é ðåâîëþö³¿ òà ñòâîðèëè 
ï³ä´ðóíòÿ äëÿ êë³òèííî¿ êîíöåïö³¿ â á³îëîã³¿. Òàê, çîêðåìà, ó 
1839 ðîö³ êë³òèííà òåîð³ÿ îòðèìàëà ï³äòðèìêó çàâäÿêè íàóêîâèì 
ðîáîòàì äâîõ â÷åíèõ Ì. Øëåéäåíà, Ò. Øâàíà, ÿê³ çðîáèëè 
âèñíîâîê, ùî âñ³ åëåìåíòè æèâèõ ³ñòîò ñêëàäàþòüñÿ ç êë³òèí, ÿê³ 
ì³ñòÿòü ÿäðà. À, ó 1855 ðîö³ íàóêîâåöü Ð. Â³ðõîâ íàãîëîñèâ 
“Omnis cellula e cellula”: «êîæíà êë³òèíà ïîõîäèòü ³ç ³íøî¿ 
ïîä³áíî¿ êë³òèíè». Â³äòàê, êë³òèííà òåîð³ÿ ñòàº ôóíäàìåíòîì 
á³îëîã³¿, ïðîäîâæóþòüñÿ äîñë³äæåííÿ êë³òèí òà ¿õ ôóíêö³¿.  

Íåîáõ³äíî ïðèçíàòè, ùî «áàòüêîì» ãåíåòèêè» ââàæàþòü 
÷åñüêîãî íàòóðàë³ñòà, äîñë³äíèêà Ã. Ìåíäåëÿ, ÿêèé ó 1856 ðîö³ 
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ïðè âèâ÷åíí³ ã³áðèäèçàö³¿ ñîðò³â ãîðîõó, çàñòîñóâàâøè 
ñòàòèñòè÷í³ ìåòîäè äëÿ àíàë³çó ðåçóëüòàò³â, âñòàíîâèâ, ùî 
³ñíóþòü ïåâíèé ïåðåë³ê ôàêòîð³â, ÿê³ ïåðåäàþòüñÿ ó íåçì³ííîìó 
âèãëÿä³ äî íàñòóïíèõ ïîêîë³íü ³ç õàðàêòåðíèìè ê³ëüê³ñíèìè 
çàêîíîì³ðíîñòÿìè óñïàäêóâàííÿ, òàêèì ÷èíîì â³äêðèâ áàçèñí³ 
ïðèíöèïè ãåíåòèêè. À, âæå ó 1865 ðîö³ äîñë³äíèêîì âèäàíî 
íàóêîâó ïðàöþ "Äîñë³äè íàä ðîñëèííèìè ã³áðèäàìè". Çãîäîì, 
çàêîíè ñïàäêîâîñò³, âñòàíîâëåí³ Ã. Ìåíäåëåì, äîâåëè ¿õí³é 
óí³âåðñàëüíèé õàðàêòåð. Ó 1900 ðîö³ áîòàí³êè, ÿê³ ïðîâîäèëè 
äîñë³äè ïî ã³áðèäèçàö³¿ ðîñëèí à, ñàìå, ãîëëàíäåöü Ã. äå Ôð³ç, 
í³ìåöü Ê. Êîððåíñ òà àâñòð³ºöü Å. ×åðìàê, íåçàëåæíî îäèí â³ä 
îäíîãî, ï³äòâåðäèëè ðåçóëüòàòè, ÿê³ áóëè îòðèìàí³ Ã. Ìåíäåëåì 
òà âäðóãå â³äêðèëè òà îïèñàëè çàêîíè ñïàäêîâîñò³.  

², âæå ó 1900 ðîö³ áóëè ³äåíòèô³êîâàí³ õðîìîñîìè ÿê 
êîëüîðîâ³ ò³ëüöÿ â ÿäðàõ, ÿê³ çäàòí³ ïîäâîþâàòèñÿ òà ðîçä³ëÿòèñÿ 
ïåðåä êë³òèííèì ðîçïîä³ëîì. Òàê, ó 1900 ðîö³ Ó. Ñºòòîí âèñëîâèâ 
äóìêó ïðî òå, ùî õðîìîñîìè íåñóòü ñïàäêîâó ³íôîðìàö³þ ³ ó 
ìîíîãðàô³¿ “Chromosomal theory of heredity” çàïðîïîíóâàâ 
õðîìîñîìíó òåîð³þ ãåíåòèêè. Ïîðÿä ³ç öèì, Ò. Áîâåð³ (1902–
1907 ðð.) ³ Å. Â³ëüñîí (1902–1907 ðð.) âñòàíîâèëè òà âèçíàëè 
ù³ëüí³ñòü çâ'ÿçêó ì³æ çàêîíàìè ñïàäêîâîñò³ Ã. Ìåíäåëåì òà 
ðîçïîä³ëîì õðîìîñîì â ïðîöåñ³ êë³òèííîãî ïîä³ëó (ì³òîç) òà 
(ìåéîç). Âîíè äîâåëè, ùî ó ÷àñòêàõ õðîìîñîì çíàõîäÿòüñÿ 
îäèíèö³, ÿê³ êîíòðîëþþòü ñïàäêîâ³ îçíàêè.  

Íàäàë³, ó 1909 ðîö³, áîòàí³ê ³ç Äàí³¿ Â. Éîãàííñåí çì³íèâ 
òåðì³í, ÿêèé âèçíà÷àâ òà ³äåíòèô³êóâàâ îñíîâíó îäèíèöþ 
ñïàäêîâîñò³ â ÿêîñò³ òàêîãî ïîíÿòòÿ, ÿê ãåí ³, â³äïîâ³äíî, â ÿêîñò³ 
ôàêòîðó, ùî â³äïîâ³äàº çà òðàíñì³ñ³þ á³îëîã³÷íî¿ ïåðåäà÷³ ïåâíî¿ 
îçíàêè çàäëÿ ïîÿñíåííÿ ñïîñòåðåæåíü, ÿê³ áóëè çðîáëåí³ 
Ã. Ìåíäåëåì. Àëüòåðíàòèâí³ ôîðìè ãåíà, ÿê³ âèçíà÷àþòü éîãî 
ïðîÿâè, íàéìåíóâàëè – àëåëÿìè. À, âñ³ íàø³ ãåíè, ðàçîì 
ïîçíà÷àþòüñÿ â ÿêîñò³ ïîíÿòòÿ - «ãåíîì». Ïðè öüîìó, 
Â. Éîãàííñåí çàïðîïîíóâàâ äî íàóêîâîãî îá³ãó òàêå ïîíÿòòÿ 
«ïîïóëÿö³ÿ» ÿê – ãðóïà îðãàí³çì³â îäíîãî âèäó, ÿêà ïðîæèâàº òà 
ðîçìíîæóºòüñÿ íà îáìåæåí³é òåðèòîð³¿, à òàêîæ âèçíà÷èâ 
çì³ñòîâí³ñòü òåðì³í³â «ãåíîòèï» òà «ôåíîòèï». Àâòîðîì íàçâàíî¿ 
íàóêîâî¿ äèñöèïë³íè «ãåíåòèêà» º àíãë³éñüêèé íàòóðàë³ñò 
Â. Áåòñîí. 
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Íîâèé åòàï ó ðîçâèòêó òàêî¿ ãàëóç³ ìåäè÷íî¿ íàóêè òà 
ïðàêòèêè, ÿê ãåíåòèêà, ïîâ'ÿçàíèé ³ç ³ì'ÿì ³ çäîáóòêàìè 
âèäàòíîãî àìåðèêàíñüêîãî ãåíåòèêà-äîñë³äíèêà Ò. Í. Ìîðãàíà òà 
éîãî ó÷í³â. Òàê, çîêðåìà, ó 1913 ðîö³, çà ðåçóëüòàòàìè 
äîñë³äæåíü íà äðîçîô³ëàõ, âîíè âñòàíîâèëè ³ çàñâ³ä÷èëè, ùî ãåíè 
çíàõîäÿòüñÿ â õðîìîñîìàõ ó ë³í³éíîìó ïîðÿäêó, óòâîðþþ÷è 
ãðóïè ç÷åïëåííÿ, ê³ëüê³ñòü ÿêèõ â³äïîâ³äàº ÷èñëó ïàð 
ãîìîëîã³÷íèõ õðîìîñîì. ², âæå ó 1915 ðîö³ áóëî âèäàíî 
ìîíîãðàô³þ Ò. Í. Ìîðãàíà ï³ä íàçâîþ «Mechanism of Mendelian 
Inheritance», â ÿê³é íàäàºòüñÿ ´ðóíòîâíå ïîÿñíåííÿ ìåõàí³çìó 
óñïàäêóâàííÿ îçíàê, ÿêó é îïèñàâ, ðàí³øå, Ã. Ìåíäåëü. Çîêðåìà, 
ó 1911 – 1915 ðîêàõ – ó ëàáîðàòîð³¿ Ò. Í. Ìîðãàíà, éîãî 
ñï³âðîá³òíèêîì ³ íàñë³äíèêîì À. Ñòþðòåâàíòîì (A. Sturtevant), 
áóëî ñòâîðåíî ïåðøó ãåíåòè÷íó êàðòó äðîçîô³ëè, ùî ñòàëî 
ñòàðòîì ³ìïëåìåíòàö³¿ â 1990 ðîö³ ì³æíàðîäíî¿ êîîïåðàòèâíî¿ 
íàóêîâî¿ ïðîãðàìè «The Human Genome Project», çàâäàííÿì ÿêî¿ 
³ áóëî ñòâîðåííÿ ãåíåòè÷íî¿ êàðòè òà ïîÿñíåííÿ ôóíêö³¿ óñ³õ 
ãåí³â ëþäèíè. 

Ñë³ä âêàçàòè ³ íà òå, ùî ó 1941 ðîö³ Äæ. Á³äë òà Å. Òàòóì 
ïîêàçàëè ³ ï³äòâåðäèëè, ùî ìóòàö³ÿ ãåíà âèêëèêàº äåôåêò 
ïåâíîãî ìåòàáîë³÷íîãî ïðîöåñó. Òàêèì ÷èíîì, âîíè âèçíàëè ³ 
çàñâ³ä÷èëè ïðî òå, ùî ³ñíóº âçàºìîçâ’ÿçîê ì³æ ãåíîì ³ 
ôåðìåíòàìè. Äîñë³äíèêè çàïðîïîíóâàëè äî íàóêîâîãî îá³ãó 
âèõ³äí³ ïîëîæåííÿ òåîð³¿ «îäèí ãåí – îäèí ôåðìåíò», ÿêà, 
ï³çí³øå, áóëà çì³íåíà íà «îäèí ãåí – îäèí ïîë³ïåïòèä». Çã³äíî ç 
äîì³íàíòàìè ö³º¿ òåîð³¿, êîæíèé ãåí êîíòðîëþº îäíó ðåàêö³þ 
á³îõ³ì³÷íèõ ïåðåòâîðåíü, ÿê³ ëåæàòü â îñíîâ³ ïðîÿâó âíóòð³øíüî¿ 
àáî çîâí³øíüî¿ îçíàêè ïåâíîãî îðãàí³çìó. Öÿ òåîð³ÿ â³ä³ãðàëà 
âàæëèâó ðîëü ó âèçíà÷åíí³ ïðèðîäè ñàìîãî ãåíà íà 
ìåòàáîë³÷íîìó ð³âí³, ÿê âèõ³äíîãî åëåìåíòà ñïàäêîâî¿ 
³íôîðìàö³¿.  

², ó òèõ æå 40-õ ðîêàõ ÕÕ ñòîð³÷÷ÿ ïî÷èíàºòüñÿ åðà 
ìîëåêóëÿðíî¿ ãåíåòèêè. Áàçîþ äëÿ ðîçâèòêó öüîãî íàïðÿìó ñòàëî 
â³äêðèòòÿ õ³ì³êîì ³ç Øâåéöàð³¿ ². Ô. Ì³øåðîì ó 1869 ðîö³ 
çàãàäêîâî¿ ñóáñòàíö³¿ ç³ ñèëüíèìè êèñëèìè âëàñòèâîñòÿìè â 
êë³òèíàõ ãíîþ ³ç ëåéêîöèò³â ³ ñïåðìàòîçî¿äàõ ëîñîñÿ. Â÷åíèé 
íàäàâ ¿é íàçâó íóêëå¿í, ÿêèé âèÿâèâñÿ ò³ñíî ïîâ'ÿçàíèì ³ç 
îñíîâíîþ á³ëêîâîïîä³áíîþ ðå÷îâèíîþ, ÿêó ². Ô. Ì³øåð ó 
1872 ðîö³ â³ää³ëèâ â³ä íóêëå¿íó ³ íàçâàâ ïðîòàì³íîì. Ó 1889 ðîö³. 
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Ð. Àëüòìàí ââîäèòü òàêèé òåðì³í ÿê "íóêëå¿íîâà êèñëîòà", ÿêà, 
ó íàø ÷àñ, ìàº íàçâó äåçîêñèð³áîíóêëå³íîâà êèñëîòà (ÄÍÊ) òà 
ðîçãëÿäàºòüñÿ ÿê ìîëåêóëà æèòòÿ. Ïîðÿä ³ç öèì, ó 1924 ðîö³ 
Ð. Ôåëüãåí ðîçðîáèâ ìåòîäè öèòîëîã³÷íîãî ðîçï³çíàâàííÿ ÄÍÊ ³ 
ðèáîíóêëå¿íîâî¿ êèñëîòè (ÐÍÊ). Â³í äîâ³â, çà äîïîìîãîþ 
öèòîëîã³÷íîãî äîñë³äæåííÿ, ùî ÄÍÊ ëîêàë³çóºòüñÿ â ÿäðàõ 
êë³òèí, à ÐÍÊ – ó öèòîïëàçì³. À, ó 1934 ðîö³ Ò. Êàñïåðññîí 
ïîñâ³ä÷èâ ïðî ³ñíóâàííÿ çâ'ÿçêó ìîëåêóë ÄÍÊ ³ç õðîìîñîìàìè. 

Çà äåñÿòü ðîê³â ïîòîìó, ó 1944 – 1945 ðîêàõ, áóëà âèçíàíà 
ðîëü ÄÍÊ ó ïåðåäà÷³ ñïàäêîâî¿ ³íôîðìàö³¿. ÄÍÊ ðîçãëÿäàºòüñÿ 
ÿê ãåíåòè÷íèé êîä äëÿ ïðîòå¿í³â. Îñíîâíà ðîëü ÄÍÊ ó êë³òèíàõ 
äîâãîòðèâàëå çáåð³ãàííÿ ³íôîðìàö³¿ ïðî ñòðóêòóðó ÐÍÊ ³ á³ëê³â. 
ÄÍÊ çàáåçïå÷óº ïåðåäà÷ó ç ïîêîë³ííÿ â ïîêîë³ííÿ ³ ðåàë³çàö³þ 
ãåíåòè÷íî¿ ïðîãðàìè ðîçâèòêó é ôóíêö³îíóâàííÿ æèâèõ 
îðãàí³çì³â. 

Íàäàë³, ó 1953 ðîö³ â³äáóëàñÿ âèäàòíà ïîä³ÿ â á³îëîã³¿ 
ðîçøèôðóâàííÿ ñòðóêòóðè ÄÍÊ äîñë³äíèêàìè àìåðèêàíöåì 
Ä. Óîòñîíîì ³ àíãë³éöåì Ô. Êð³êîì. Ñïèðàþ÷èñü íà äîñë³äæåííÿ 
ãåíåòèê³â òà á³îõ³ì³ê³â ³ äàíèõ ðåíòãåíîñòðóêòóðíîãî àíàë³çó 
âîíè ñòâîðèëè ìîäåëü ÄÍÊ ó ôîðì³ ïîäâ³éíî¿ ñï³ðàë³. 
Ïîáóäîâàíà Ä. Óîòñîíîì òà Ô. Êð³êîì ìîäåëü ÄÍÊ ïîÿñíþº 
á³îëîã³÷íó ôóíêö³þ ö³º¿ ñóáñòàíö³¿, çäàòí³ñòü äî ñàìî ïîäâîºííÿ 
ãåíåòè÷íîãî ìàòåð³àëó, ñòàëîãî çáåðåæåííÿ â êë³òèíàõ ó 
íàñòóïíèõ ïîêîë³ííÿõ. Çà âèäàòíèé âíåñîê â íàóêó ³ â³äêðèòòÿ 
Ô. Êð³êó, Ä. Óîòñîíó òà Ì. Ó³ëê³íñó áóëà ïðèñóäæåíà 
Íîáåë³âñüêà ïðåì³ÿ ç ô³ç³îëîã³¿ ³ ìåäèöèíè ó 1962 ðîêó. Ó 
íàñòóïí³ ðîêè, â³äêðèòòÿ ñòîñîâíî ñòðóêòóðè ÄÍÊ, çíàéøëè 
åêñïåðèìåíòàëüíå ï³äòâåðäæåííÿ: áóëî ðîçøèôðîâàíî 
ãåíåòè÷íèé êîä ³ ìåõàí³çì éîãî ä³¿ â ïðîöåñ³ ñèíòåçó á³ëêà. Òàê, 
çîêðåìà, ó 1961 ðîö³ áóëà îá´ðóíòîâàíà é îïèñàíà òåîð³ÿ ïðî 
òðèïëåòí³ñòü ãåíåòè÷íîãî êîäó. Àìåðèêàíñüê³ â÷åí³ Ì. Í³ðåíáåðã 
³ Ä. Ìàòòå¿ äîâåëè, ùî òðèïëåò íóêëåîòèä³â ÓÓÓ êîäóº 
àì³íîêèñëîòó ôåí³ëàëàí³í.  

Òðîõè ï³çí³øå, âæå ó 1968 ðîö³ âïåðøå ç³ øòàì³â Esherihia 
colli áóëè âèä³ëåí³ ðåñòðèêö³éí³ åíäîíóêëåàçè àáî ðåñòðèêòàçè — 
öå óí³êàëüí³ ôåðìåíòè áàêòåð³é, ùî ðîçð³çàþòü ïîäâ³éíó ñï³ðàëü 
ÄÍÊ ó ñïåöèô³÷íèõ ä³ëÿíêàõ (ñàéòàõ ï³çíàâàííÿ). Çà â³äêðèòòÿ 
ðåñòðèêö³éíèõ åíäîíóêëåàç Ä. Íàòàíñó, Â. Àðáåðó ³ Ã. Ñì³òó ó 
1978 ðîö³ áóëà ïðèñóäæåíà Íîáåë³âñüêà ïðåì³ÿ ç ô³ç³îëîã³¿ ³ 
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ìåäèöèíè. Öå â³äêðèòòÿ ïðîêëàëî øëÿõ äî ðîçðîáêè ìåòîä³â 
êîíñòðóþâàííÿ ðåêîìá³íàíòíî¿ ÄÍÊ òà ñòàëî íàóêîâèì 
ôóíäàìåíòîì ãåííî¿ ³íæåíåð³¿. 

Âèäàòí³ â³äêðèòòÿ ó á³îëîã³¿ ïðîäîâæóþòüñÿ ³ äî íàøîãî ÷àñó. 
Òàê, çîêðåìà, ï³äñóìêîì ïîïåðåäí³õ òà ïðèéäåøí³õ íàóêîâî-
ïðèêëàäíèõ íàäáàíü, ñòàëî ïîãëèáëåííÿ áàçîâèõ ïîëîæåíü 
ãåíåòèêè – íàóêè ïðî çàêîíîì³ðíîñò³ ñïàäêîâîñò³ òà ì³íëèâîñò³ 
îðãàí³çì³â, ÿêà ìàº âåëè÷åçíå íàóêîâå òà ïðàêòè÷íå çíà÷åííÿ äëÿ 
âñ³õ ãàëóçåé âèâ÷åííÿ æèâèõ ³ñòîò, òàê çâàíî¿, íàóêè ïðî æèòòÿ. 
Ç ñó÷àñíèõ ïîçèö³é ïðåäñòàâëåíî âèçíà÷åííÿ ãåíà ÿê áàçîâî¿ 
ô³çè÷íî¿ òà ôóíêö³îíàëüíî¿ îäèíèö³ ñïàäêîâîñò³. Çã³äíî 
âèçíà÷åííþ åêñïåðò³â ì³æíàðîäíî¿ îðãàí³çàö³¿, ÿêà ðåãëàìåíòóº 
ãåíåòè÷íó íîìåíêëàòóðó (the Human Genome Nomenclature 
Organisation), ãåí – öå «ñåãìåíò ÄÍÊ, ùî âíîñèòü âêëàä â 
ôåíîòèï/ôóíêö³þ. Ó ðàç³ â³äñóòíîñò³ ôóíêö³¿ õàðàêòåðèñòèêîþ 
ãåíó º ïîñë³äîâí³ñòü, òðàíñêðèïö³ÿ àáî ãîìîëîã³ÿ». Ñë³ä 
ïðèçíàòè, ùî ãåí ìàº ñïåöèô³÷íó ïîñë³äîâí³ñòü íóêëåîòèä³â, ÿê³ 
êîäóþòü ³íñòðóêö³¿ äëÿ ïðîäóêö³¿ ïðîòå¿í³â. Â ðàç³ çì³íè ãåí³â 
âèíèêàþòü ïîðóøåííÿ ôóíêö³îíàëüíèõ âëàñòèâîñòåé ïðîòå¿í³â, à 
ðåçóëüòàòîì ñòàþòü ãåíåòè÷í³ àíîìàë³¿. 

Ôóíäàìåíòàëüí³ äîñÿãíåííÿ äðóãî¿ ïîëîâèíè ÕÕ ñòîë³òòÿ òà 
ïî÷àòêó ÕÕ² ñòîë³òòÿ çíà÷íî çáàãàòèëè âèõ³äí³ ïîëîæåííÿ òà 
ïðèêëàäí³ òåõíîëîã³÷í³ çàñàäè ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè. Ê³ëüê³ñí³ 
ìåòîäè ñåãðåãàö³éíî¿ îö³íêè íà îñíîâ³ ãåíåàëîã³÷íîãî 
äîñë³äæåííÿ, ùî ìàþòü äàâí³ ³ñòîðè÷í³ äæåðåëà, áóëè äîïîâíåí³ 
íàéá³ëüøèìè â³äêðèòòÿìè ó ö³é ñôåð³ – õðîìîñîìíèì àíàë³çîì, 
ãåííèì êàðòóâàííÿì ³ äîêëàäíîþ ðîçøèôðîâêîþ ñòðóêòóðè ÄÍÊ 
õðîìîñîì, ñòâîðåííÿì ðåêîìá³íàíòíèõ îðãàí³çì³â. Ñó÷àñí³ 
òåõíîëîã³÷í³ òà ìåòîäîëîã³÷í³ ïðèéîìè ó ìåäè÷í³é ãåíåòèö³ 
çóìîâèëè ïîÿâó íîâîãî òåðì³íó – îì³êñ (omics) - öå äîìåí çíàíü, 
ùî âêëþ÷àº ãåíîì³êó, åï³ãåíîì³êó, òðàíñêðèïòîì³êó, ïðîòåîì³êó 
³ ìåòàáîëîì³êó. Òîæ, îì³êñ – ïðåäñòàâëÿº ñîáîþ çàãàëüíèé 
ôåíîìåí, ÿêèé íàäàº á³ëüø ïîøèðåíå, äåòàë³çîâàíå òà òî÷íå 
óÿâëåííÿ ïðî ìîëåêóëÿðíó ñòðóêòóðó îðãàí³çìó, äåòàëüíå é 
âè÷åðïíå îá´ðóíòóâàííÿ ñòðóêòóðè ³ ôóíêö³¿ ìîëåêóë, ùî 
ïðèéìàþòü ó÷àñòü â ãåíåòè÷íîìó ïðîöåñ³, òàêèì ÷èíîì – ìàº 
ïðîâ³äíó ðîëü ó ïîÿñíåíí³ öèõ ïðîöåñ³â1.  

                                                            
1 (Arnett D. K. S., Claas. À., 2018). 
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Ãåíîì³êà – öå íàóêà ïðî ñòðóêòóðó òà ôóíêö³þ âñ³õ 
êîìïëåìåíò³â ÄÍÊ, âêëþ÷àþ÷è âèâ÷åííÿ âàð³àáåëüíîñò³ â ð³çíèõ 
êë³òèíàõ îäíîãî îðãàí³çìó, îðãàí³çàö³þ òà ôóíêö³îíóâàííÿ 
ãåíîì³â æèâèõ îðãàí³çì³â. Ïîÿâà ãåíîì³êè ó 90-õ ðîêàõ 
ÕÕ ñòîð³÷÷ÿ ñòàëà ìîæëèâîþ çàâäÿêè âïðîâàäæåííþ ³ 
çàñòîñóâàííþ âèñîêîïðîäóêòèâíèõ ìåòîä³â åôåêòèâíîãî 
ñåêâåíóâàííÿ ÄÍÊ òà á³î-³íôîðìàòèêè, ÿê³ äîçâîëèëè 
äîñë³äíèêàì àíàë³çóâàòè íå ëèøå îêðåì³ êîðîòê³ ïîñë³äîâíîñò³ 
íóêëåîòèä³â, ÿê öå áóëî ðàí³øå, à é çä³éñíþâàòè ìàñøòàáí³ 
ïðîåêòè ç ïðî÷èòàííÿ òà àíàë³çó âñ³º¿ ñóêóïíî¿ ÄÍÊ ïåâíîãî 
âèäó. Ãåíåòèêà, íàïðîòè, âèâ÷àº ³íäèâ³äóàëüí³ ãåíè. Íàðàç³ 
ãåíîì³êà ââàæàºòüñÿ îäí³ºþ ç íàéá³ëüø ïåðåäîâèõ ãàëóçåé 
á³îëîã³¿ òà ìåäèöèíè. 

Åï³ãåíîì³êà ðîçãëÿäàº ìåõàí³çìè, ÿê³ âïëèâàþòü íà 
åêñïðåñ³þ ãåí³â ³ íå âèçíà÷àþòüñÿ ïîñë³äîâí³ñòþ íóêëåîòèä³â ó 
ÄÍÊ. Ä³ÿ åï³ãåíîìó íà ãåíîì â³äáóâàºòüñÿ ð³çíèìè ñïîñîáàìè. 
Ñë³ä ïðèçíàòè, ùî åï³ãåíåòè÷í³ ìåõàí³çìè âêëþ÷àþòü 
ìåòèëóâàííÿ ÄÍÊ òà ïîñò-òðàíñëÿö³éíó ìîäèô³êàö³þ ã³ñòîíó, à 
òàêîæ ìåõàí³çìè ç âêëþ÷åííÿì ì³êðî-ÐÍÊ. Âàæëèâà 
åï³ãåíåòè÷íà ìîäèô³êàö³ÿ â³äáóâàºòüñÿ íà åìáð³îíàëüí³é, 
ôåòàëüí³é ñòàä³¿, à òàêîæ ³ ï³çí³øå, ï³ä ÷àñ ðîçâèòêó ïåâíîãî 
îðãàí³çìó. Â÷åí³ â ãàëóç³ åï³ãåíîì³êè äîñë³äæóþòü çíàõîäæåííÿ 
õ³ì³÷íèõ ìàðêåð³â íà ãåíîì³ òà ¿õ ôóíêö³¿. Ó çâ’ÿçêó ç òèì, ùî 
åï³ãåíîì âçàºìîä³º ç çîâí³øí³ì ñåðåäîâèùåì, âèâ÷åííÿ 
ìåòèëóâàííÿ ³ ìîäèô³êàö³¿ ã³ñòîíó íàäàº íàä³þ íà äèíàì³÷íå 
âèçíà÷åííÿ ïàòîô³ç³îëîã³¿ õâîðîáè òà ìîæå, ïîòåíö³éíî, 
ïðèâåñòè äî â³äêðèòòÿ íîâèõ òåðàïåâòè÷íèõ ö³ëåé. ²íôîðìàö³ÿ 
ñòîñîâíî åï³ãåíåòè÷íîãî êîäó äîïîìîæå ë³êàðÿì, ó ìàéáóòíüîìó, 
ä³àãíîñòóâàòè çàõâîðþâàííÿ òà êîíòðîëþâàòè ïðîöåñ ë³êóâàííÿ.  

Òðàíñêðèïòîì³êà ìàº çà ìåòó âèâ÷åííÿ òðàíñêðèïòîìó – 
ñóêóïíîñò³ óñ³õ ÐÍÊ-òðàíñêðèïò³â îðãàí³çìó, ³äåíòèô³êàö³þ òà 
ê³ëüê³ñíå âèçíà÷åííÿ ¿õ, âêëþ÷àþ÷è ïîòåíö³éíèõ ìåñåíäæåð³â, 
ð³áîñîìàëüíèõ ðåãóëÿòîð³â ÐÍÊ, ùî ïðîäóêóþòüñÿ îðãàí³çìîì çà 
ïåâíèõ ñïåöèô³÷íèõ óìîâ2. Ïî÷àòêîì òðàíñêðèïòîì³êè 
ââàæàþòü 90-³ ðîêè ïîïåðåäíüîãî ñòîë³òòÿ, êîëè áóëè 
çàïðîïîíîâàí³ òðàíñêðèïòîìí³ òåõíîëîã³¿ äëÿ âèâ÷åííÿ åêñïðåñ³¿ 
ãåí³â. Ó íàø ÷àñ – âèêîðèñòîâóþòüñÿ äâà áàçîâèõ ìåòîäà: ì³êðî- 

                                                            
2 (Arnett D. K. S., Claas À., 2018). 
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÷³ïè, ÿê³ äîçâîëÿþòü âèÿâëÿòè íàÿâí³ñòü òà ê³ëüê³ñòü ïåâíèõ 
òðàíñêðèïò³â, ³ ñåêâåíóâàííÿ ÐÍÊ (ÐÍÊ-Seq). Íà ¿õ ï³äñòàâ³ 
ìîæíà çðîáèòè âèñíîâîê ùîäî ð³âíÿ åêñïðåñ³¿ äîñë³äæóâàíèõ 
ãåí³â ó êë³òèíàõ òêàíèí çà ð³çíèõ óìîâ. Òàêèì ÷èíîì, 
äîñë³äæóþòüñÿ, ðîçêðèâàþòüñÿ é îïèñóþòüñÿ ðåãóëÿòîðí³ 
ìåõàí³çìè, â³äïîâ³äàëüí³ çà åêñïðåñ³þ ãåíà, à öå äóæå âàæëèâî 
äëÿ ðîçêðèòòÿ ìîëåêóëÿðíèõ âèòîê³â çàõâîðþâàíü ëþäèíè. Çà 
äîïîìîãîþ ìåòîäèêè ñåêâåíóâàííÿ ÐÍÊ-Seq óäîñêîíàëþºòüñÿ 
êë³í³÷íà ä³àãíîñòèêà ³ìóííèõ ïîðóøåíü, ùî äàº ìîæëèâ³ñòü 
êîíòðîëþâàòè ïåðåá³ã ³íôåêö³éíèõ çàõâîðþâàíü òà 
³íäèâ³äóàë³çóâàòè ñòðàòåã³þ ë³êóâàííÿ3. 

Ïðîòåîì³êà ïðåäñòàâëÿº ñîáîþ íàóêó ïðî âèì³ðþâàííÿ ð³âíÿ 
á³ëê³â àáî ïåïòèä³â, ÿê³ âèðîáëÿþòüñÿ àáî ìîäèô³êóþòüñÿ 
á³îëîã³÷íèìè ñèñòåìàìè îðãàí³çìó (êë³òèíè, òêàíèíè, îðãàíè, 
á³îëîã³÷íà ð³äèíà, îðãàí³çì, ó ö³ëîìó). Äëÿ ðåàë³çàö³¿ öèõ 
ïðîöåñ³â çàñòîñîâóºòüñÿ íàá³ð ëàáîðàòîðíèõ äîñë³äæåíü: 
äâîâèì³ðíèé ãåëü-åëåêòðîôîðåç, õðîìàòîãðàô³ÿ, ìàñ-
ñïåêòðîìåòð³ÿ, ìåòîäèêè ç âèêîðèñòàííÿì ³çîòîï³â, ìåòîäèêè 
âèì³ðþâàííÿ á³ëê³â, ì³êðîñàòåë³ò³â òîùî. 

Ìåòàáîëîì³êà äîñë³äæóº åíäîãåíí³ òà åêçîãåíí³ ìàë³ 
ìîëåêóëè (50-1500 Da), ÿê³ º ñóáñòðàòîì ³ ïðîäóêòîì 
ìåòàáîë³÷íèõ ïðîöåñ³â. Ìåòàáîë – öå àãðåãàö³ÿ âñ³õ ìåòàáîë³ò³â ó 
á³îëîã³÷íèõ ñèñòåìàõ. Ïðèêëàäîì òàêèõ ìåòàáîë³ò³â º 
àì³íîêèñëîòè, æèðí³ êèñëîòè, ë³ï³äè, âóãëåâîäè, ôåíîëüí³ 
ñïîëóêè òà ³íø³. Â³äïîâ³äíî äî ñâ³ä÷åíü The Human Metabolome 
Database, íàë³÷óºòüñÿ á³ëüøå í³æ 114 100 ñóáñòàíö³é4. 

1. 2. Етапи становлення медичної генетики 

Ââàæàºìî çà íåîáõ³äíå ïðèçíàòè, ùî ãåíåòèêà âèíèêëà ÿê 
îêðåìèé ðîçä³ë á³îëîã³¿ çàâäÿêè â³äêðèòòþ Ã. Ìåíäåëÿ òà 
ðåâîëþö³éíèõ äîñÿãíåíü ó ö³é ïëîùèí³ ó ïîäàëüøèé ïåð³îä. 
Âñòàíîâëåíî ³ âèçíàíî, ùî ãåíè º îáîâ’ÿçêîâèì êîìïîíåíòîì óñ³õ 
êë³òèí òà ì³ñòÿòü ³íñòðóêö³þ, ÿêà ïåðåäàºòüñÿ ³ç ïîêîë³ííÿ â 
ïîêîë³ííÿ, çàáåçïå÷óþ÷è âèæèâàííÿ âèä³â. Ãåíåòèêà òà ¿¿ 
äîñÿãíåííÿ ìàþòü ñóòòºâå çíà÷åííÿ íå ëèøå äëÿ á³îëîã³¿, à é äëÿ 
ìåäèöèíè, êîíêðåòíî¿ ëþäèíè, îñê³ëüêè, ãåíè â³äïîâ³äàþòü çà 

                                                            
3 (Byron S. A., Van Keuren-Jensen K. R., Engelthaler D. M. et al. 2016, Proserpio 

V., Mahata B. 2016, Suzuki S., Horinouchi T., Furusawa C., 2014). 
4 (Arnett D. K. S., Claas À. 2018). 
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êîë³ð øê³ðè, çð³ñò, áóäîâó ò³ëà òà áàãàòî ³íøèõ ïîêàçíèê³â 
àíòðîïîìåòðè÷íîãî ïîë³ìîðô³çìó. Ðàçîì ³ç ö³ëêîì î÷åâèäíèìè 
ïàðàìåòðàìè, ³ñíóþòü òàêîæ ³ «âíóòð³øí³», òàê³ ÿê âàð³àö³¿ ãðóï 
êðîâ³, ³ìóííî¿ ñèñòåìè, ôóíêö³îíàëüíèé ñòàí ñåðöÿ, íèðîê, 
ïå÷³íêè òà ³íøèõ îðãàí³â.  

Ùîäî ³ñòîðè÷íî¿ ïëîùèíè, òî ãåíåòèêà óñå øèðøå 
àñèì³ëþâàëàñü ³ç ïðîáëåìàìè ëþäñòâà òà ö³ëêîì ëîã³÷íî, ùî 
âèíèêëà ñàìîñò³éíà ãàëóçü çíàíü – ìåäè÷íà ãåíåòèêà, ó âèòîê³â 
ÿêî¿ ñòîÿëè ñïîñòåðåæëèâ³ ë³êàð³, ÿê³ âèÿâëÿëè ïàòîëîã³÷í³ 
çîâí³øí³ îçíàêè ó êîíêðåòíî¿ îñîáè òà ïðîâîäèëè ñïîñòåðåæåííÿ 
çà ÷ëåíàìè ¿õ ðîäèí. Ãåíåòè÷íèé äèçìîðô³çì çíàéøîâ 
â³äîáðàæåííÿ ùå é ó êàðòèíàõ ìèòö³â, îïèñàõ ïèñüìåííèê³â ó 
õóäîæí³õ òâîðàõ. Áåçóìîâíî, ï³çíàâàëüíå çíà÷åííÿ äëÿ 
äîñë³äíèê³â ìàëè ñ³ìåéí³ ðîäîâîäè, â ÿêèõ â³äîáðàæàëèñü 
ñïåöèô³÷í³ â³äõèëåííÿ ñòàíó çäîðîâ’ÿ ó äåÿêèõ ÷ëåí³â ñ³ì’¿ òà 
óñïàäêóâàííÿ öèõ çì³í ðîäè÷àìè. Ñàìå öåé íàïðÿì ³ ñòàâ 
îñíîâîþ ñó÷àñíîãî ãåíåàëîã³÷íîãî ìåòîäó, à â çâ’ÿçêó ç òèì, ùî 
âåäåííÿ ðîäîâîäó òà â³äîáðàæåííÿ ÷ëåí³â ñ³ì’¿ áóëî õàðàêòåðíî, 
â îñíîâíîìó, äëÿ àðèñòîêðàò³â, òî é ñàìå âîíè ââàæàþòüñÿ 
«ïåðøèìè ãåíåòèêàìè» òà çàñíîâíèêàìè â³äîáðàæåííÿ ôåíîòèïó 
ïðîáàíäà, ïðîñòåæåííÿ õàðàêòåðó óñïàäêóâàííÿ ð³çíèõ ñòàí³â 
ïåâíèõ îçíàê ó ðÿä³ ïîêîë³íü ³ç ìåòîþ âñòàíîâëåííÿ çàãàëüíîãî 
ïîõîäæåííÿ. Ó ¿õí³õ ðîäèíàõ, çàçâè÷àé, ñêëàäàëèñÿ äîêëàäí³ 
ðîäîâîäè.  

Òàê, íàïðèêëàä, ó ñ³ìåéñòâà Òåìïë-Íàäæåò-Áðèäæåñ-×àíäîñ-
Ãðåíâèëëåé, âñüîãî-íà-âñüîãî, «ï’ÿòè- ñòâîëüíå» ïð³çâèùå, àëå íà 
¿õíüîìó ãåðá³ – 719 ñèìâîë³â, ³ êîæíèé âêàçóº íà ãåíåòè÷íèé 
çâ'ÿçîê ³ç ³íøîþ ë³í³ºþ óñïàäêóâàííÿ. Çîêðåìà, ïð³çâèùå 
Ãàáñáóðã³â ³ ïðèêðàñà âåðõó ¿õíüîãî ãåðáîâîãî ùèòà – ñîê³ë, 
ïðîíèçóþòü ñ³ìñîòë³òíþ ³ñòîð³þ êîðîë³âñüêèõ äèíàñò³é ªâðîïè. 
Ò³, õòî éîãî óñïàäêîâóâàâ, îáîâ'ÿçêîâî çäîáóâàâ ³ ùå äåùî – ãåí, 
ÿêèé ³ îáóìîâëþâàâ ïîÿâó âèñóíóòî¿ âïåðåä òà ã³ïåðòðîôîâàíî¿ 
íèæíüî¿ ùåëåïè - «ãàáñáóðçüêó ãóáó», ùî çàâàæàëà íîðìàëüíî 
ðîçæîâóâàòè ¿æó (íàâåäåíî íà ðèñ. 1.1). Ïîÿâó òàêî¿ «ãóáè» 
ïîâ’ÿçóþòü ³ç ³íáðèäèíãîì, òîáòî, áëèçüêîñïîð³äíåíèìè 
øëþáàìè. 

Çíàìåíèòó «ãóáó» ëåãêî ïîì³òèòè ³, çîêðåìà, íà ïîðòðåò³ 
âîëîäàðÿ Ñâÿùåííî¿ Ðèìñüêî¿ ³ìïåð³¿ 1450 ðîêó, íå ìåíø 
ïîì³òíà âîíà áóëà é â ³ñïàíñüêî¿ êîðîë³âñüêî¿ äèíàñò³¿ ÿêèõ-
íåáóäü ñòî ðîê³â òîìó. 
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Ðèñóíîê 1.1 – Õóàí Êàððåíüî äå Ìèðàíäà.  

Ïîðòðåò êîðîëÿ ²ñïàí³¿ Êàðëà ²² (06.11.1661 – 01.11.1700 ðð.) 

Äëÿ êîðîë³âñüêèõ äèíàñò³é õàðàêòåðíèìè º é ³íø³ ñïàäêîâ³ 
çàõâîðþâàííÿ. Òàê, ó 1998 ðîö³ àíãë³éñüêèì âèäàâíèöòâîì áóëî 
âèäàíî êíèãó Äæ. Ð¸ëÿ, Ì. Óîððåíà ³ Ä. Õàíòà «Áàãðÿíà 
òàºìíèöÿ. Ãåíè, áîæåâ³ëëÿ ³ êîðîë³âñüê³ äîìà ªâðîïè». Ó ö³é 
ìîíîãðàô³¿ ïîäàºòüñÿ îïèñ ³ñòîð³¿ õâîðîáè, çîêðåìà, êîðîëÿ 
Àíãë³¿ Ãåîðãà ²²², ó ÿêîãî áóëè íàñòóïíèé ïåðåë³ê ñèìïòîì³â: 
àáäîì³íàëüíèé á³ëü, ï³äâèùåííÿ ÷óòëèâ³ñòü øê³ðè äî ñîíÿ÷íîãî 
ñâ³òëà, ïîÿâà íà í³é âèðàçîê ³ ðóáö³â, êðîâîâèëèâè íà ñëèçîâ³é 
îáîëîíö³ ðîòà, ïîðóøåííÿ ïñèõ³êè (ðèñ. 1.2).  

 
Ðèñóíîê 1.2 – Êîðîëü Àíãë³¿ Ãåîðã ²²² 
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Òàê³ êë³í³÷í³ ïðîÿâè áóëè â³äì³÷åí³ é ó êîðîëåâè Øîòëàíä³¿, 
ÿê³ âîíà ïåðåäàëà ñâîºìó ñèíó – êîðîëþ Àíãë³¿ – Äæåéìñó. 
×ëåíè êîðîë³âñüêî¿ ðîäèíè ìàëè ãåíåòè÷íå çàõâîðþâàííÿ – 
ïîðô³ð³þ, ÿêà õàðàêòåðèçóºòüñÿ ïîðóøåííÿì ï³ãìåíòíîãî 
ìåòàáîë³çìó, ï³äâèùåíèì çì³ñòîì ó êðîâ³ ïîðô³ðèí³â, ùî 
ïðèçâîäèòü äî ôîòîñåíñèá³ë³çàö³¿, çì³í ó ïîâåä³íö³, çáóäæåííþ, 
êîíâóëüñ³ÿì òîùî. Òàê, ñë³ä ìàòè íà óâàç³, ùî, ó íàø ÷àñ, 
ïîðô³ð³ÿ ðåºñòðóºòüñÿ íà ï³âíî÷³ ªâðîïè, äå ¿¿ ïîøèðåí³ñòü 
ñêëàäàº 7 – 12 âèïàäê³â íà 100.000 íàñåëåííÿ. 

Ïðèêëàäîì ãåíåòè÷íî¿ õâîðîáè, ÿêà ïðîñòåæóºòüñÿ ó 
êîðîë³âñüêèõ äèíàñò³ÿõ ªâðîïè, º ãåìîô³ë³ÿ, ùî 
õàðàêòåðèçóºòüñÿ óñïàäêóâàííÿì, ç÷åïëåíèì ç³ ñòàòòþ – 
êîíäóêòîðàìè º æ³íêè, à õâîð³þòü – ÷îëîâ³êè. ßêùî çâåðíóòèñÿ 
âãëèá ñòîë³òü, ïåðøå çãàäóâàííÿ ïðî ãåìîô³ë³þ º âæå ó Òàëìóä³. 
Â³äîìå öå çàõâîðþâàííÿ â ªâðîï³ çàâäÿêè ³ñòîðè÷íèì ìàòåð³àëàì 
ñòîñîâíî àíãë³éñüêî¿ êîðîëåâè Â³êòîð³¿, ÿêà ïåðåäàëà ãåìîô³ë³þ 
ñâî¿ì äî÷êàì Àë³ñ³¿ òà Áåàòðèñ³ ³, â³äïîâ³äíî, ñèíó Ëåîïîëüäó, 
ÿêèì ïîìåð â³ä êðîâîòå÷³ ó â³ö³ 30 ðîê³â.  

Ó ïîäàëüøîìó, ãåìîô³ë³ÿ ïîøèðèëàñÿ ³ ñåðåä êîðîë³âñüêèõ 
îñ³á ²ñïàí³¿, Í³ìå÷÷èíè òà Ðîñ³¿. Ñåðåä «â³äîìèõ» õâîðèõ íà 
ãåìîë³ô³þ ñë³ä âêàçàòè ³ íà ñèíà öàðÿ Ìèêîëè ²² – öàðåâè÷à 
Îëåêñ³ÿ, ÿêèé îòðèìàâ öþ õâîðîáó â³ä ìàòåð³, ÿêà áóëà îíóêîþ 
êîðîëåâè Â³êòîð³¿. 

Çàçíà÷èìî, ùî ãåíåàëîã³÷íèé ìåòîä çíàéøîâ ñâîº 
ï³äòâåðäæåííÿ ³ ïðè ïîïóëÿö³éíîìó äîñë³äæåíí³. Ñó÷àñíà 
ïîïóëÿö³ÿ ïîõîäèòü â³ä íåâåëèêî¿ ñòàðòîâî¿ ãðóïè – åôåêò 
ðîäîíà÷àëüíèêà ³ áóäü-ÿêà ðîäèíà óñïàäêîâóº ÿêóñü ãåíåòè÷íó 
³íôîðìàö³þ. ²íîä³ ïîìèëêè â öüîìó ïîêîë³íí³, ãåíåòè÷í³ 
äåôåêòè, âèÿâëÿþòüñÿ ºäèíèì ïîêàçíèêîì çàãàëüíîãî 
ïîõîäæåííÿ. Íàïðèêëàä, ó Ôðàíö³¿ ðîçïîâñþäæåíèé îäèí ³ç 
âèä³â äèòÿ÷î¿ ñë³ïîòè – óñïàäêîâàíà ãëàóêîìà. Ðåòåëüíå 
äîñë³äæåííÿ çàïèñ³â ó ìåòðè÷íèõ êíèãàõ çàñâ³ä÷èëî, ùî á³ëüøå 
ïîëîâèíè õâîðèõ – ïðÿì³ íàùàäêè ºäèíî¿ ïîäðóæíüî¿ ïàðè, ÿêà 
ïðîæèâàëà íåïîäàë³ê â³ä Êàëå ó ï'ÿòíàäöÿòîìó ñòîë³òò³. 

ßê ïðàâèëî, ïðè áàãàòüîõ ñïàäêîâèõ õâîðîáàõ º àíîìàë³¿ ó 
çîâí³øíüîìó âèãëÿä³ ëþäèíè, âîíè íàñò³ëüêè ñâîºð³äí³, ùî 
ïðèâåðòàþòü íà ñåáå óâàãó çàäîâãî äî êë³í³÷íîãî îïèñó. Òàê, 
çîêðåìà, ó Âåëàñêåñà º ïîðòðåò àõîíäðîïëàñòè÷íîãî êàðëèêà; ó 
Êà¿ðñüêîìó ìóçå¿ åêñïîíóºòüñÿ ñòàòóåòêà, ÿêà çîáðàæóº òðüîõ 
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õâîðèõ ³ç àõîíäðîïëàç³ºþ. Ñèíäàêòèë³ÿ ïðîñòåæåíà â Àíãë³¿ 
á³ëüø í³æ íà ï’ÿòè ïîêîë³ííÿõ ãðàôà Øðþñáåðè. Òàê, çîêðåìà, 
íà ôðîíòîí³ ñîáîðó Ïàðèçüêî¿ áîãîìàòåð³ â³äòâîðåí³ ô³ãóðè, ÿê³ 
çîáðàæóþòü òèïîâèõ õâîðèõ ³ç ìóêîïîëèñîõàðèäîçîì 
(ãàðãî³ë³çì). Äëÿ öèõ õâîðèõ õàðàêòåðíîþ º âèðîäëèâà ñòàòóðà, 
ìíîæèíí³ ïîðîêè âíóòð³øí³õ îðãàí³â ³ î÷åé, ùî îáóìîâëåíî 
ñïàäêîâèì ïîðóøåííÿì âóãëåâîäíîãî îáì³íó. 

Ïåâíèì ÷èíîì ï³äñóìîâóþ÷è âèùå ïðèâåäåíå, íåîáõ³äíî 
âèçíàòè, ùî ñó÷àñíà ãåíåòèêà, à îñîáëèâî ãåíåòèêà ëþäèíè, ó 
íàø ÷àñ º îäí³ºþ ç íàéá³ëüø ðîçâèíåíèõ ãàëóçåé íàóêè, ÿêà 
ñòð³ìêî íàáóâàº íîâ³ íàóêîâ³ íàäáàííÿ, ùî âò³ëþþòüñÿ ó 
ïðàêòè÷íó ä³ÿëüí³ñòü çàêëàä³â îõîðîíè çäîðîâ’ÿ. ²ìïëåìåíòàö³ÿ 
äîñÿãíåíü ãåíåòèêè â ìåäèöèíó áàçóºòüñÿ íà çàñòîñóâàíí³ òà 
âðàõóâàíí³ ìåòîäîëîã³¿ äîñë³äæåíü, äåÿê³ ç ÿêèõ, ìàþòü äàâí³ 
³ñòîðè÷í³ âèòîêè, ïåðìàíåíòíî óäîñêîíàëþþòüñÿ ç ÷àñîì, 
ç’ÿâëÿþòüñÿ ñó÷àñí³ ìåòîäè ïîøóêó äåôåêòíèõ ãåí³â, âèçíà÷åííÿ 
õàðàêòåðó óñïàäêóâàííÿ ïàòîëîã³¿ òà ìîëåêóëÿðíî¿ îñíîâè 
åêñïðåñ³¿ ãåíà.  

1. 3. Сучасні методи дослідження у медичній генетиці 

Íàãàëüíèì º âèçíàòè, ùî ðîçâèòîê ñó÷àñíî¿ ìåäèöèíè 
õàðàêòåðèçóºòüñÿ íåóõèëüíî çðîñòàþ÷èì çàñòîñóâàííÿì íîâèõ 
ãåíåòè÷íèõ ìåòîä³â. Íàñàìïåðåä, öå îáóìîâëåíî òèì, ùî ïðîöåñè 
ðîñòó, ðîçâèòêó îðãàí³çìó, ÿê ïðåíàòàëüíèé, òàê ³ 
ïîñòíàòàëüíèé, ÿâëÿþòü ñîáîþ ðåàë³çàö³þ ó ïåâíèõ óìîâàõ 
ñåðåäîâèùà ãåíåòè÷íî¿ ïðîãðàìè, óñïàäêîâàíî¿ â³ä áàòüê³â. 
Õàðàêòåðíà ñó÷àñíà òåíäåíö³ÿ – öå çðîñòàííÿ âàãè ãåíåòè÷íî 
îáóìîâëåíèõ çàõâîðþâàíü ó ñïåêòð³ ïàòîëîã³¿ ëþäèíè. Äîâåäåíî, 
ùî á³ëüøà ÷àñòèíà çàõâîðþâàíü ìàþòü ãåíåòè÷í³ äæåðåëà ³ 
âèíèêàþòü âíàñë³äîê âçàºìîä³¿ ì³æ óí³êàëüíèì ãåíåòè÷íèì 
íàáîðîì òà íåãàòèâíèìè ôàêòîðàìè ñåðåäîâèùà. Ðàçîì ³ç òèì, 
ïðè äåÿêèõ ïàòîëîã³÷íèõ ñòàíàõ, ãåíåòè÷íèé êîìïîíåíò 
íàñò³ëüêè ïåðåâàæàº, ùî éîãî åêñïðåñ³ÿ íå ïîòðåáóº âïëèâó 
íàäì³ðíèõ ôàêòîð³â îòî÷óþ÷îãî ñåðåäîâèùà.  

Òàê³ çàõâîðþâàííÿ ïîçíà÷àþòüñÿ òàêèì òåðì³íîì ÿê 
ãåíåòè÷í³ ïîðóøåííÿ. Ñë³ä âèçíàòè, ùî ìîëåêóëÿðíà áàçà 
åêñïðåñ³¿ ãåíà ïîëÿãàº ó òðàíñì³ñ³¿ â³ä áàòüê³â äî íàùàäê³â ÄÍÊ, 
ÿêà ïðåäñòàâëÿº ñîáîþ ë³í³éíèé ïîë³ìåð, ïîñë³äîâí³ñòü ÿêîãî 
âèçíà÷àº õàðàêòåðèñòèêó àì³íîêèñëîò êîæíîãî ïðîòå¿íó â 
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îðãàí³çì³. Âíàñë³äîê òîãî, ùî ïðîòå¿íè º êë³òèííèìè 
ìîëåêóëàìè, ñòðóêòóðà ÿêèõ êîäóºòüñÿ ãåíàìè, ìóòàö³ÿ ó ãåíàõ 
ïðèçâîäèòü äî íåãàòèâíèõ åôåêò³â, ùî ïðîÿâëÿºòüñÿ 
òðàíñôîðìàö³ºþ ñòðóêòóðè åíçèì³â, ñòðóêòóðíèõ ïðîòå¿í³â òà 
ðåãóëÿòîðíèõ ïðîòå¿í³â. Òîæ, çàäëÿ âèð³øåíí³ òåîðåòè÷íèõ ³ 
ïðàêòè÷íèõ ãåíåòè÷íèõ ïðîáëåì, çàëåæíî â³ä ð³âíÿ îðãàí³çàö³¿ 
æèâî¿ ìàòåð³¿ (ïîïóëÿö³éíî-âèäîâèé, îðãàí³çìåííèé, êë³òèííèé, 
ìîëåêóëÿðíèé), â÷åí³ çàñòîñîâóþòü ³ â³äïîâ³äí³ ìåòîäè 
äîñë³äæåíü. Ãåíåòè÷í³ äîñë³äæåííÿ ïðîâàäÿòü ó äåê³ëüêîõ 
îñíîâíèõ íàïðÿìàõ, çîêðåìà, öå:  

- âèâ÷åííÿ ãåíåòè÷íèõ ïðîöåñ³â, ÿê³ â³äáóâàþòüñÿ â 
ïîïóëÿö³ÿõ îðãàí³çì³â;  

- äîñë³äæåííÿ çàëåæíîñò³ ïðîÿâ³â ñïàäêîâî¿ ³íôîðìàö³¿ ó 
ôåíîòèï³ â³ä ïåâíèõ óìîâ äîâê³ëëÿ;  

- âñòàíîâëåííÿ ïðè÷èí çì³íè ñïàäêîâî¿ ³íôîðìàö³¿ òà 
ìåõàí³çì³â ¿õ âèíèêíåííÿ;  

- âèâ÷åííÿ ìàòåð³àëüíèõ íîñ³¿â ñïàäêîâî¿ ³íôîðìàö³¿ — 
ãåí³â, à òàêîæ ³ çàêîíîì³ðíîñòåé ¿¿ çáåð³ãàííÿ òà ïåðåäà÷³ 
íàùàäêàì.  

Äî ìåòîä³â ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè â³äíîñÿòü íàñòóïí³: 
ãåíåàëîã³÷íèé, á³îõ³ì³÷íèé, öèòîëîã³÷íèé, ìîëåêóëÿðíèé, 
³ìóíîëîã³÷íèé. Çíàìåííèé âïëèâ íà ðîçâèòîê ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè 
çðîáèëè ðåçóëüòàòè õðîìîñîìíîãî âèâ÷åííÿ, ãåííîãî êàðòóâàííÿ 
³ ñåêâåíóâàííÿ ÄÍÊ. 

Ãåíåàëîã³÷íå äîñë³äæåííÿ ïðîâàäèòüñÿ øëÿõîì îïèòóâàííÿ 
çàäëÿ îòðèìàííÿ ³íôîðìàö³¿ ùîäî ñòàíó çäîðîâ’ÿ ëþäèíè, òàê 
çâàíîãî, ïðîáàíäà, ñòîñîâíî ÿêîãî ïðîâîäèòüñÿ ãåíåòè÷íå 
äîñë³äæåííÿ. Íåîáõ³äíîþ óìîâîþ ðåàë³çàö³¿ öüîãî ìåòîäó º 
ç'ÿñóâàííÿ ñ³ìåéíîãî àíàìíåçó, íàÿâí³ñòü ïîä³áíî¿ ïàòîëîã³¿ 
ñåðåä ðîäè÷³â îáñòåæåíîãî. Íåîáõ³äíî îòðèìàòè â³äîìîñò³ òàêîæ 
³ ïðî ïîïåðåäíº îáñòåæåííÿ, ë³êóâàííÿ, ÿê àìáóëàòîðíî, òàê ³ â 
ñòàö³îíàð³. Âàæëèâèì åòàïîì âñòàíîâëåííÿ ä³àãíîçó º îö³íêà 
ôåíîòèïó ïðîáàíäà ³ ÷ëåí³â éîãî ðîäèíè. ßêùî ÷ëåíè ðîäèíè íå 
äîñòóïí³, òî âèâ÷àþòü ¿õ ôîòîãðàô³¿. Ë³êàð ïîâèíåí çâåðíóòè 
óâàãó íà áóäîâó ò³ëà îáñòåæåíîãî, ðèñè éîãî îáëè÷÷ÿ, ñòàí 
ê³ñòêîâî-ì’ÿçîâî¿ ñèñòåìè, ïîâåä³íêó òà ³íø³ õàðàêòåðèñòèêè, 
îñê³ëüêè á³ëüø³ñòü ñïàäêîâèõ çàõâîðþâàíü àñîö³þºòüñÿ ç 
ð³çíèìè ñòèãìàìè äèñåìáð³îãåíåçó, çàòðèìêîþ ô³çè÷íîãî òà 
ðîçóìîâîãî ðîçâèòêó. 
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Òàêèì ÷èíîì, âèçíàºìî, ùî ó ìåäè÷í³é ãåíåòèö³ 
ãåíåàëîã³÷íèé ìåòîä ïîñ³äàº çíà÷íå ì³ñöå, ìåòà ÿêîãî – 
âèÿâëåííÿ ìåíäåëþþ÷î¿ îçíàêè ó ðîäèí³ ³ òèïó ñïàäêóâàííÿ. Çà 
éîãî äîïîìîãîþ âñòàíîâëþþòü ãåíîòèï îñîáè òà âèðàõîâóþòü 
éìîâ³ðí³ñòü ïðîÿâó ïåâíî¿ îçíàêè ó ìàéáóòí³õ íàùàäê³â. 
Ãåíåàëîã³÷íèé ìåòîä çíàéøîâ ïðàêòè÷íå çàñòîñóâàííÿ òàêîæ ³ 
ïðè äîñë³äæåíí³ ë³êàðÿìè õâîðèõ ³ç çàñòîñóâàííÿì éîãî îãëÿäó 
òà âèÿâëåííÿ â³äõèëåíü ó çîâí³øíüîìó âèãëÿä³, ÿê³ íàñò³ëüêè º 
ñïåöèô³÷íèìè, ùî äîçâîëÿþòü îïèñàòè ¿õ ó ôîðì³ ñèíäðîì³â òà 
íîçîëîã³÷íèõ ôîðì.  

Ñèíäðîì Åëåðñà-Äàíëîñà îïèñàíî íà ïî÷àòêó XX ñòîë³òòÿ 
äâîìà äåðìàòîëîãàìè Å. Åëåðñîì ³ç Äàí³¿ òà À. Î. Äàíëîñîì ³ç 
Ôðàíö³¿. Âñòàíîâëåíî, ùî ñèíäðîì Åëåðñà-Äàíëîñà 
çóñòð³÷àºòüñÿ, ïðèíàéìí³, ó îäí³º¿ ç 5000 îñ³á ó âñüîìó ñâ³ò³. 
Ñèíäðîì â³äíîñèòüñÿ äî ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿ ñèíòåçó êîëàãåíó 
òêàíèíè, ïðîÿâëÿºòüñÿ õðîí³÷íèìè áîëÿìè â ñóãëîáàõ, 
«ã³ïåðåëàñòè÷í³ñòþ» øê³ðè, ã³ïåðìîá³ëüí³ñòþ ñóãëîá³â (ðèñ. 1.3, 
″à″ ³ ″á″), ó ïîäàëüøîìó, ìîæëèâèì ðîçâèòêîì ðîçøàðóâàííÿ òà 
ðîçðèâó àîðòè, ùî, çàçâè÷àé, ïðèâîäèòü äî ïåðåä÷àñíî¿ ñìåðò³ 
õâîðîãî.  

à á 
Ðèñóíîê 1.3 – ″à″ òà ″á″ - Õâîðèé ³ç ñèíäðîìîì Åëåðñà-Äàíëîñà 

Òàê, çîêðåìà, ôðàíöóçüêèé õóäîæíèê Òóëóç Ëîòðåê 
(Toulouse-Lautrec) òàêîæ ìàâ ãåíåòè÷íå çàõâîðþâàííÿ (ñèíäðîì 
Òóëóçà Ëîòðåêà), ùî ïðîÿâëÿëîñü äåôåêòàìè ì³íåðàëüíîãî 
ìåòàáîë³çìó ç çîâí³øí³ìè ïðîÿâàìè – àõîíäðîïëàç³ÿ, 
îñòåîïåòðîç, íåäîñêîíàëèé îñòåîãåíåç (ðèñ. 1.4).  
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Ðèñóíîê 1.4 – Õóäîæíèê Òóëóç Ëîòðåê 

Ïðîãåð³ÿ – öå íàäçâè÷àéíî ð³äê³ñíå çàõâîðþâàííÿ, ùî 
çóñòð³÷àºòüñÿ â îäíîìó âèïàäêó íà 8 ì³ëüéîí³â, íîñèòü ³ ³íøó 
íàçâó – «õâîðîáà ïðèñêîðåíîãî ñòàð³ííÿ» (ðèñ. 1.5). Òðèâàë³ñòü 
æèòòÿ öèõ õâîðèõ äîð³âíþº 13 ðîê³â, äåÿê³ ç íèõ æèâóòü ëèøå 
äî 20-ë³òíüîãî â³êó. Ïðè öüîìó, äëÿ âñ³õ öèõ õâîðèõ ïðèòàìàíí³ 
îäíàêîâ³ ô³çè÷í³ õàðàêòåðèñòèêè. 

 
Ðèñóíîê 1.5 – Õâîðèé íà ïðîãåð³þ 
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Ó÷åí³ çâåðòàëè òàêîæ óâàãó ³ íà ïåðåäà÷ó îáäàðîâàíîñò³. 
Çàâäÿêè ïðàöÿì àíãë³éñüêîãî â÷åíîãî Ô. Ãàëüòîíà (1822-
1911 ðîêè) áóëî çàêëàäåíî îñíîâó ãåíåòèêè ðîçóìîâèõ 
çä³áíîñòåé, ïðè öüîìó, â³í ñòâîðèâ òàêó ñïåö³àëüíó ãàëóçü íàóêè 
ãåíåòèêè ÿê ºâãåí³êà ç ìåòîþ âèçíà÷åííÿ íàïðÿì³â ³ òåõíîëîã³é 
óäîñêîíàëåííÿ ëþäèíè, à òàêîæ çàïðîïîíóâàâ ñïîñ³á 
³äåíòèô³êàö³¿ ëþäèíè çà â³äáèòêàìè ïàëüö³â. Òîáòî, âèçíàºìî 
òàêå: ñàìå Ô. Ãàëüòîí ñòàâ çàñíîâíèêîì äàêòèëîñêîï³¿ òà 
äåðìàòîãë³ô³êè. 

Á³îõ³ì³÷í³ ìåòîäè, ùî çàñòîñîâóþòüñÿ ó ãåíåòèö³ º 
ð³çíîìàí³òíèìè, ïî÷èíàþ÷è â³ä ïîïóëÿö³éíèõ ñêðèí³íãîâèõ 
ïðîãðàì äëÿ íåìîâëÿò ³ç ìåòîþ âèÿâëåííÿ ôåí³ëêåòîíóð³¿ òà 
ãàëàêòîçåì³¿. Êð³ì öüîãî, òàêîæ çàñòîñîâóºòüñÿ øèðîêèé ñïåêòð 
á³îõ³ì³÷íèõ äîñë³äæåíü çàäëÿ âèÿâëåííÿ «âðîäæåíèõ ïîìèëîê 
ìåòàáîë³çìó» – çàçíà÷åíî ó â³äïîâ³äíîñò³ äî òåðì³íó, 
çàïðîïîíîâàíîãî Ãàððîäîì. Á³îõ³ì³÷í³ ìåòîäè âèêîðèñòîâóþòü 
äëÿ ä³àãíîñòèêè ñïàäêîâèõ çàõâîðþâàíü, ïîâ'ÿçàíèõ ³ç 
ïîðóøåííÿì îáì³íó ðå÷îâèí. Çà ¿õíüîþ äîïîìîãîþ âèÿâëÿþòü 
á³ëêè, à òàêîæ ïðîì³æí³ ïðîäóêòè îáì³íó, ÿê³ º íåâëàñòèâèìè 
äàíîìó îðãàí³çìîâ³, ùî ñâ³ä÷èòü ïðî íàÿâí³ñòü çì³íåíèõ 
(ìóòàíòíèõ) ãåí³â. Âæå â³äîìî ïîíàä 500 ñïàäêîâèõ çàõâîðþâàíü 
ëþäèíè, çóìîâëåíèõ òàêèìè ãåíàìè.  

Çà õàðàêòåðîì ìåòàáîë³÷íèõ ðîçëàä³â âèä³ëÿþòü íàñòóïí³ 
ãåíåòè÷í³ ïàòîëîã³÷í³ ñòàíè: 

- ïîðóøåííÿ îáì³íó àì³íîêèñëîò: àëêàïòîíóð³ÿ, òèðîçèíîç, 
ôåí³ëï³ðîâèíîãðàäíà îë³ãîôðåí³ÿ; 

- ïîðóøåííÿ îáì³íó ë³ï³ä³â: õâîðîáà Í³ìàíà-Ï³êà, õâîðîáà 
Ãîøå; 

- ïîðóøåííÿ ì³íåðàëüíîãî îáì³íó: ãåïàòîöåðåáðàëüíà 
äèñòðîô³ÿ; 

- ïîðóøåííÿ îáì³íó âóãëåâîä³â: ãàëàêòîçåì³ÿ, ôðóêòîçóð³ÿ; 
- ïîðóøåííÿ á³ë³ðóá³íîâîãî îáì³íó: ñèíäðîì Êðèãëåðà-

Íàäæàðà, ñèíäðîì Äàá³íà-Äæîíñîíà, Ðîòîðà. 
Áåçóìîâíî, ñë³ä îáîâ’ÿçêîâî ïðîâîäèòè êë³í³÷íå îáñòåæåííÿ, 

çàïðîâàäèòè äîäàòêîâ³ ïðîöåäóðè, ùî ïîøèðþâàòèìå 
ä³àãíîñòè÷íèé ïîøóê êîíêðåòíî¿ ïàòîëîã³¿. Òàê, íàïðèêëàä, ïðè 
âñòàíîâëåíí³ ó êë³í³÷íîìó àíàë³ç³ êðîâ³ ð³âíÿ çíèæåííÿ 
ãåìîãëîá³íó ³ ìîðôîëîã³÷íî çì³íåíèõ åðèòðîöèò³â, íåîáõ³äíî 
äîñë³äèòè ð³âåíü á³ë³ðóá³íó êðîâ³ òà ïðîâåñòè åëåêòðîôîðåç 
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ãåìîãëîá³íó. ßêùî ïðè ðåíòãåíîëîã³÷íîìó îáñòåæåíí³ ê³ñòîê º 
îçíàêè îñòåîïîðîçó, àñåïòè÷íîãî ôåìîðàëüíîãî íåêðîçó, 
îñòåîì³ºë³òó, ùî ïîºäíóºòüñÿ ç³ ñïåöèô³÷íîþ ôîðìîþ ÷åðåïà, 
ïîë³äàêòèë³ºþ, òî öå ìîæå âêàçóâàòè íà ãåíåòè÷íî îáóìîâëåíó 
ãåìîë³òè÷íó àíåì³þ. Â³äîìîñò³, îòðèìàí³ ïðè îïèòóâàíí³ 
ïðîáàíäà, îö³íêà ôåíîòèïó íàäàþòü ìîæëèâ³ñòü ñêëàäàòè ðîäîâ³ä 
³ çðîáèòè âèñíîâîê ñòîñîâíî óñïàäêóâàííÿ ïàòîëîã³¿ òà ¿¿ 
õàðàêòåðó. 

²ìóíîãåíåòèêà ëþäèíè âèâ÷àº ãåíåòèêó ãðóï êðîâ³ òà 
òêàíèííèõ àíòèãåí³â. Ñèñòåìà ãðóï êðîâ³ ÀÂÎ áóëà â³äêðèòà ùå 
ó 1900 ðîö³. Ö³êàâ³ ñïîñòåðåæåííÿ áóëè çðîáëåí³ âæå ó 1911 ðîö³ 
â ãîñï³òàë³ ãðåöüêîãî ì³ñòà Ñàëîí³êè â³éñüêîâèìè ë³êàðÿìè-
ïîäðóææÿì Ãèðøôåëüä. Ó ãîñï³òàëü íàäõîäèëî áàãàòî ïîðàíåíèõ 
³ç àðì³¿ Àíòàíòè, ïðè÷îìó, îñ³á ð³çíèõ íàö³îíàëüíîñòåé. Ë³êàð³ 
Ãèðøôåëüä ïðîâåëè àíàë³ç ãðóï êðîâ³ ó îñ³á, ÿê³ íàëåæàëè äî 
ð³çíèõ åòí³÷íèõ ãðóï ³ îäåðæàëè äèâí³ ñâ³ä÷åííÿ. Òàê, çîêðåìà, 
ñåðåä ð³çíèõ ðàñ òà íàðîäíîñòåé ãðóïè êðîâ³ ðîçïîä³ëÿëèñÿ 
íåð³âíîì³ðíî. Íàäàë³, öåé íàóêîâèé íàïðÿì äîñë³äæåíü áóâ 
ïðîäîâæåíèé. Ó 1954 ðîö³ â Îêñôîðä³ À. Ìóððåé îïóáë³êóâàâ 
ìîíîãðàô³þ «Ðîçïîä³ë ãðóï êðîâ³ â ëþäèíè»: çà éîãî 
ñâ³ä÷åííÿìè, âèÿâèëîñÿ, ùî 80,0 % àìåðèêàíñüêèõ ³íä³àíö³â 
ìàþòü I ãðóïó êðîâ³, à III – IV-¿ – ó íèõ íå çóñòð³÷àºòüñÿ. Ïðè 
öüîìó, ó: à) æèòåë³â ²íä³¿ – 50,0 % ³ç III-þ ãðóïîþ êðîâ³; 
á) øâåä³â, äàò÷àí, ô³í³â – ÷àñò³øå çóñòð³÷àºòüñÿ II-ãà ãðóïà êðîâ³; 
â) àáîðèãåí³â Àâñòðàë³¿ – 0-âà ãðóïà êðîâ³.  

Òîæ, ³ñíóº áàãàòî êëàñèô³êàö³é ñàìèõ ãðóï, äåÿê³ ç íèõ, 
äîáðå íàì çíàéîì³ – öå Î, À, Â è ÀÂ, à òàêîæ ðåçóñ, ³íø³ – ìåíø 
â³äîì³, íàïðèêëàä, ñèñòåìè Äàôôí³ é Êåëëà. Ïðè ñòàíäàðòíîìó 
ìàñîâîìó îáñòåæåíí³ àíàë³çóþòüñÿ, çàçâè÷àé, äâàíàäöÿòü ñèñòåì, 
çà äåê³ëüêîìà ð³çíèìè ôîðìàìè ó êîæí³é.  

Àëå, âåëèêà ð³çíîìàí³òí³ñòü ñèñòåì ïîðîäæåíà çîâñ³ì 
íåçíà÷íîþ ê³ëüê³ñòþ ãåí³â. Øàíñ âèÿâèòè ó äâîõ, äîâ³ëüíî 
îáðàíèõ, àíãë³éö³â òó æ ñàìó êîìá³íàö³þ ³ç âñ³õ 12-òè ãðóï êðîâ³ 
– ïðèáëèçíî, îäèí íà òðè òèñÿ÷³. Ðåçóñ-ïîçèòèâí³ âëàñòèâîñò³ 
êðîâ³ – äåòåðì³íîâàí³ äîì³íàíòíèì ãåíîì Rh+; ðåçóñ-íåãàòèâí³ – 
ðåöåñèâíèì ãåíîì Rh–. Ïðè öüîìó, ó ëþäåé ºâðîïåéñüêî¿ ðàñè – 
Rh+ – 84,0 %; Rh – – 16,0 % âèïàäê³â. Çàñâ³ä÷èìî ³ ïðî òàêå: â 
îñ³á ñàìå íåãðî¿äíî¿ ðàñè é àáîðèãåí³â Àâñòðàë³¿ – ðåçóñ 
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êîíôë³êòó, âçàãàë³, íå ³ñíóº (Rh+ – 100,0 %), à ó ìîíãîëî¿ä³â – 
99,0 – 100,0 %. 

Ïðèçíàºìî ³ òå, ùî âàãîìå çíà÷åííÿ äëÿ ³ìóíîëîã³¿ ³, ó ïåðøó 
÷åðãó, äëÿ òðàíñïëàíòîëîã³¿, ìàº ñòâîðåííÿ òà çäîáóòêè â íàóö³ 
ïðî àíòèãåíè ñóì³ñíîñò³ – öå ñèñòåìà HLA (human leukocyte 
antigen). Ñ³ìåéñòâî ãåí³â HLA çàáåçïå÷óº ïåâíó ³íñòðóêö³þ äëÿ 
ãðóïè ïðîòå¿í³â, â³äîìèõ, ÿê êîìïëåêñ àíòèãåí³â ëåéêîöèò³â 
ëþäèíè. ÿê³ äîïîìàãàþòü ³ìóíí³é ñèñòåì³ â³äð³çíÿòè ñâî¿ âëàñí³ 
ïðîòå¿íè â³ä «÷óæèõ» ïðîòå¿í³â (íàïðèêëàä, ÿê³ ì³ñòÿòüñÿ ó 
áàêòåð³ÿõ àáî â³ðóñàõ). Ñèñòåìà HLA – öå êîíñòèòóòèâíî-
êëþ÷îâèé êîìïëåêñ ñóì³ñíèöòâà òêàíèí, ÿêèé ïðåäñòàâëåíî 
ñ³ìåéñòâîì ãåí³â, ÿê³ ïðèñóòí³ ó áàãàòüîõ âèä³â. Ó ëþäèíè – 
êîìïëåêñ ñóì³ñíèöòâà òêàíèí íàë³÷óº á³ëüø í³æ 200 ãåí³â, ÿê³ 
ðîçòàøîâàí³ ðàçîì íà õðîìîñîì³ 6. Ïðè öüîìó, ãåíè öüîãî 
êîìïëåêñó ðîçïîä³ëÿþòüñÿ, çîêðåìà, íà òðè òàê³ êàòåãîð³¿ – 
êëàñè: ²-é, ²²-é, ²²²-é. Ïîðÿä ³ç öèì, âñòàíîâëåíî àñîö³àö³þ ãåí³â 
ñèñòåìè HLA òà ïåâíèõ çàõâîðþâàíü, çîêðåìà: àíêèëîçóþ÷èé 
ñïîíä³ë³ò, þâåí³ëüíèé ³ä³îïàòè÷íèé àðòðèò, íàðêîëåïñ³ÿ, 
ïñîð³àòè÷íèé àðòðèò, õâîðîáà Áåõ÷åòà. 

Âíàñë³äîê â³äêðèòòÿ òà ôîðìàë³çàö³¿ ñèñòåìè HLA çðîáëåíî 
íàéá³ëüøèé ïðîðèâ ó òðàíñïëàíòîëîã³¿. Ðàí³øå, òåõí³÷íî íà 
âèñîêîìó ð³âí³ ïðîâåäåí³ îïåðàö³¿, òåðï³ëè, çàçâè÷àé, ô³àñêî – 
ïåðåñàäæåí³ îðãàíè â³äòîðãàëèñÿ. Çàâäÿêè ï³äáîðó îðãàí³â 
äîíîðà ³ ðåöèï³ºíòà íà çàñàäàõ âèêîðèñòàííÿ ñèñòåìè HLA òà, 
â³äïîâ³äíî, é ³íøèõ ìåòîäèê – âäàºòüñÿ âðÿòóâàòè âåëèêó 
ê³ëüê³ñòü ëþäåé ó ðåçóëüòàò³ óñï³øíî ïðîâåäåíî¿ îïåðàö³¿ ïî 
ïåðåñàäö³ îðãàí³â.  

Ïîïóëÿö³éíî-ñòàòèñòè÷íèé ìåòîä – äàº ìîæëèâ³ñòü 
âèâ÷àòè ÷àñòîòè çóñòð³÷àëüíîñò³ àëåëåé ó ïîïóëÿö³ÿõ îðãàí³çì³â, 
à òàêîæ ãåíåòè÷íó ñòðóêòóðó ñàìèõ ïîïóëÿö³é. Êð³ì ãåíåòèêè 
ïîïóëÿö³é, éîãî çàñòîñîâóþòü ³ ó ìåäè÷í³é ãåíåòèö³ – çîêðåìà, 
çàäëÿ âèâ÷åííÿ ïîøèðåíîñò³ ïåâíèõ àëåëåé ñåðåä ëþäåé 
(ãîëîâíèì ÷èíîì ó òèõ, ó ÿêèõ âèÿâëÿþòü ò³ ÷è ³íø³ ñïàäêîâ³ 
çàõâîðþâàííÿ). Äëÿ öüîãî âèá³ðêîâî äîñë³äæóþòü ÷àñòèíó 
íàñåëåííÿ ïåâíî¿ òåðèòîð³¿ òà ñòàòèñòè÷íî îáðîáëÿþòü 
îäåðæàí³ äàí³.  

Áëèçíþêîâèé ìåòîä ïîëÿãàº ó âèâ÷åíí³ îäíîÿéöåâèõ áëèçíÿò 
(îðãàí³çì³â, ÿê³ ïîõîäÿòü ³ç îäí³º¿ çèãîòè). Îäíîÿéöåâ³ áëèçíÿòà, 
çàçâè÷àé, îäí³º¿ ñòàò³, áî ìàþòü îäíàêîâ³ ãåíîòèïè. Äîñë³äæóþ÷è 
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òàê³ îðãàí³çìè, ìîæíà ç'ÿñóâàòè òà âñòàíîâèòè ðîëü ³ âàãîì³ñòü 
÷èííèê³â äîâê³ëëÿ ïðè ôîðìóâàíí³ ôåíîòèïó ïåâíî¿ îñîáè: 
ð³çíèé õàðàêòåð ¿õíüîãî âïëèâó çóìîâëþº ðîçá³æíîñò³ ó ïðîÿâó 
òèõ ÷è ³íøèõ ñòàí³â äåÿêèõ îçíàê. 

Öèòîãåíåòè÷íèé ìåòîä ïðèçíà÷åíèé äëÿ îö³íêè êàð³îòèïó 
æèâîãî îðãàí³çìó ³ ´ðóíòóºòüñÿ íà ðåçóëüòàòàõ äîñë³äæåííÿ 
îñîáëèâîñòåé õðîìîñîìíîãî íàáîðó îðãàí³çì³â. Òàê, ó ö³é 
ïëîùèí³, ñàìå 1956 ð³ê áóâ ïåðåëîìíèì ìîìåíòîì â ³ñòîð³¿ 
ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè. Öüîãî ðîêó áóëî âèÿâëåíî, ùî äèïëî¿äíèé 
íàá³ð õðîìîñîì ñòàíîâèòü 46 (à íå 48, ÿê ïðèïóñêàëè ðàí³øå). 
Ö³êàâî, ùî öå â³äáóëîñÿ ÷åðåç òðè ðîêè ï³ñëÿ â³äêðèòòÿ ïîäâ³éíî¿ 
ñòðóêòóðè ÄÍÊ, ùî é äîïîìîãëî âèçíà÷èòè ðåàëüíó ê³ëüê³ñòü 
õðîìîñîì ëþäèíè.  

Çàçíà÷èìî, ùî, çîêðåìà, ó 60-õ – 70-õ ðîêàõ ð³çí³ ìåòîäè 
äèôåðåíö³éíîãî ôàðáóâàííÿ õðîìîñîì ðîçâèëèñÿ íàñò³ëüêè 
óñï³øíî, ùî äîçâîëèëè ïîáà÷èòè, â³äòâîðèòè ³ ïîêàçàòè 
ïîçäîâæíþ âè÷åðïí³ñòü ñòðóêòóðè õðîìîñîì. Äîáðå âèðàæåíèé 
çðàçîê öèõ «ñìóæîê» äîçâîëèâ ³äåíòèô³êóâàòè âæå êîæíó 
õðîìîñîìó. Âèâ÷åííÿ êàð³îòèïó äîçâîëÿº âèÿâëÿòè ìóòàö³¿, ÿê³ 
ïîâ’ÿçàí³ ç³ çì³íîþ ÿê ê³ëüêîñò³ õðîìîñîì, òàê ³ ñòðóêòóðè 
îêðåìèõ ³ç íèõ. Êàð³îòèï äîñë³äæóþòü ó êë³òèíàõ íà ñòàä³¿ 
ìåòàôàçè, áî ó öåé ïåð³îä êë³òèííîãî öèêëó, ñòðóêòóðà õðîìîñîì 
âèðàæåíà íàé÷³òê³øå. Öåé ìåòîä áóâ çàñòîñîâàíèé çàäëÿ 
äîñë³äæåííÿ êë³òèíè ó ïåâí³é ôàç³ ðîçïîä³ëó, òîä³ é ñòàëî 
ìîæëèâèì ä³çíàâàòèñÿ ïðî íàéìåíø³ äåëåö³¿ òà ïåðåáóäîâè ó 
ñòðóêòóð³ öèõ õðîìîñîì. Âêàçàíå ëÿãëî â îñíîâó îïèñó 
ãåíåòè÷íèõ ñèíäðîì³â.  

Âèçíàºìî ³ ïðî òå, ùî öå â³äêðèòòÿ áóëî âàæëèâèì äëÿ 
ìåäèöèíè, îñê³ëüêè, ðîçâèòîê òåõí³êè ³ òåõíîëîã³é òîãî ÷àñó 
äîçâîëèâ âïðîâàäèòè õðîìîñîìíèé àíàë³ç äëÿ âèâ÷åííÿ 
çàõâîðþâàííÿ òà ïîñòàíîâêè ä³àãíîçó. Ìåäè÷íà ãåíåòèêà, ùî íå 
ââàæàëàñÿ êë³í³÷íîþ äèñöèïë³íîþ äî 1956 ðîêó, îäåðæàëà ñâ³é 
«ïðåäìåò» äëÿ âèâ÷åííÿ – ÿäðî êë³òèíè, òàêèé æå, ÿê ñåðöå ó 
êàðä³îëîã³¿ é íåðâîâà ñèñòåìà – â íåâðîëîã³¿. Áóëè äåòàëüíî 
îïèñàí³ àíîìàë³¿ ê³ëüêîñò³ òà ñòðóêòóðè õðîìîñîì ïðè âðîäæåíèõ 
ïàòîëîã³÷íèõ ñèíäðîìàõ, òàêèõ ÿê òðèñîì³ÿ 13 ³ 18, à òàêîæ 
ð³çíîìàí³òí³ òðàíñëîêàö³¿, äåëåö³¿, ìîçà¿÷í³ñòü, ³ òðèïëî¿ä³¿ (ó 
òêàíèíàõ ñïîíòàííèõ àáîðò³â). 
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Ó 1959 ðîö³ Jerome Lejeune îïðèëþäíèâ ïåðø³ ðåçóëüòàòè 
äîñë³äæåííÿ òà âèâ÷åííÿ ô³áðîáëàñò³â øê³ðè ä³òåé ³ç õâîðîáîþ 
Äàóíà. Ïðè öüîìó, äîñë³äíèê âèÿâèâ ó âñ³õ êë³òèíàõ òðèñîì³þ 
ïî 21-é õðîìîñîì³ (ðèñ. 1.6).  

 
Ðèñóíîê 1.6 – Êàð³îòèï ÷îëîâ³êà ç ñèíäðîìîì Äàóíà òð³ñîì³ÿ 
21 (47, XY, +21) íàÿâí³ñòü äîäàòêîâî¿ êîï³¿ íà õðîìîñîì³ 21 

Ï³çí³øå, âæå áóëè âèÿâëåí³ é ³íø³ àíîìàë³¿ ê³ëüê³ñíîãî 
ñêëàäó ïîëîâèõ õðîìîñîì ïðè ñèíäðîìàõ Òåðíåðà é 
Êëàéíôåëüòåðà. Íàäàë³, ó 1960 ðîö³ – áóëè â³äêðèò³ çì³íè 
õðîìîñîìíîãî ñêëàäó ïðè õðîí³÷í³é ëåéêåì³¿, ùî ï³äòâåðäèëè 
ðàí³øå çàïðîïîíîâàíó ³ ðåïðåçåíòîâàíó Ò. Áîâåð³ õðîìîñîìíó 
òåîð³þ ðàêó. ², çà îñòàííüîþ, ï³äòâåðäæåíî, ùî îäèí ð³çíîâèä 
ëåéêîçó áóâ ïîâ'ÿçàíèé ³ç çàéâîþ ÷àñòêîâî äåëåòèðîâàííîþ 21-î¿ 
õðîìîñîìîþ, ùî áóëà íàçâàíà çà ì³ñöåì ïðîæèâàííÿ ïàö³ºíòà é 
äîñë³äíèêà, ùî â³äêðèâ ¿¿ – Ô³ëàäåëüô³éñüêîþ õðîìîñîìîþ (Ph1). 
Ðîçâèòîê òåõí³êè òà òåõíîëîã³é äèôåðåíö³àëüíîãî ôàðáóâàííÿ 
õðîìîñîì ùå ó 1973 ðîö³ çàñâ³ä÷èëè ïðî òå, ùî çàéâà õðîìîñîìà 
22, à íå 21, ³ ùî çì³íåíà, ó öüîìó âèïàäêó, àíîìàëüíî êîðîòêà 
Ph1 õðîìîñîìà – ðåçóëüòàò, á³ëüøîþ ì³ðîþ, òðàíñëîêàö³¿ ì³æ 9-é 
³ 22-é õðîìîñîìàìè. 

Öåé ìåòîä çàñòîñîâóþòü ³ ïðè ñèñòåìàòèö³ îðãàí³çì³â 
(êàð³îñèñòåìàòèêà). Òàê, çîêðåìà, áàãàòî âèä³â-äâ³éíèê³â (âèä³â, 
ÿêèõ âàæêî, à, ³íîä³, íàâ³òü íåìîæëèâî ðîçï³çíàòè çà ³íøèìè 
îñîáëèâîñòÿìè) ðîçð³çíÿþòü çà õðîìîñîìíèì íàáîðîì. Òàê³ 
âèïàäêè â³äîì³ ñåðåä êîìàõ, çåìíîâîäíèõ, ãðèçóí³â òîùî. 
Íàïðèêëàä, ó 30-ò³ ðîêè XX ñòîð³÷÷ÿ â÷åí³ çâåðíóëè óâàãó íà 
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ð³çíó ÷àñòîòó çàõâîðþâàíü ìàëÿð³ºþ ó ðîçòàøîâàíèõ ïîðó÷ 
ì³ñöåâîñòÿõ. Äîñë³äæåííÿ êàð³îòèïó ìàëÿð³éíîãî êîìàðà 
çàñâ³ä÷èëî ïðî òå, ùî öå íå îäèí âèä, ÿê ââàæàëè ðàí³øå, à 
êîìïëåêñ âèä³â-äâ³éíèê³â: îäí³ ç ÿêèõ ïåðåíîñÿòü çáóäíèê³â 
ìàëÿð³¿, à ³íø³ – í³. Íà ñó÷àñíîìó ð³âí³ öåé ìåòîä âæå 
äîïîâíåíèé íîâèìè ðîçðîáêàìè íà ìîëåêóëÿðíîìó ð³âí³ é ìè 
ìàºìî ïîâíå ïðàâî ðîçãëÿäàòè àíàòîì³þ ëþäñüêîãî ãåíîìó çà 
äîïîìîãîþ ìåòîä³â êë³í³÷íî¿ öèòîãåíåòèêè. 

Ìîëåêóëÿðíèé ä³àãíîç â ãåíåòèö³ çàñíîâàíî íà äîñë³äæåíí³ 
ÄÍÊ, ÿêó ìîæíà îòðèìàòè ³ç êðîâ³, ð³äèí àáî òêàíèí îðãàí³çìó 
ç ìåòîþ âèÿâëåííÿ àíîìàë³é, ÿê³ ñâ³ä÷àòü ïðî ïåâí³ ãåíåòè÷í³ 
ïîðóøåííÿ. Ñòîñîâíî ôóíêö³¿ ãåí³â âèÿâëÿºòüñÿ ï³äâèùåííÿ 
åêñïðåñ³¿ àáî ³íàêòèâàö³ÿ ³, íàâ³òü, ïîâíà âòðàòà ôóíêö³¿. Ïðè 
öüîìó, â îñíîâ³, ïåðåâàæíî¿ á³ëüøîñò³, ñó÷àñíèõ ìåòîä³â 
ìîëåêóëÿðíî¿ ä³àãíîñòèêè, ëåæàòü òðè ïðèðîäíèõ ÿâèùà. 

Ïî-ïåðøå, êîìïëåìåíòàðíà âçàºìîä³ÿ íóêëå¿íîâèõ êèñëîò, çà 
ðàõóíîê ÿêî¿ ìîæíà çä³éñíþâàòè ã³áðèäèçàö³éíó âçàºìîä³þ 
äîñë³äæóâàíîãî çðàçêà ÄÍÊ àáî ÐÍÊ ç³ ñïåöèô³÷íîþ ïðîáîþ 
(çîíäîì). Ïî-äðóãå, âèêîðèñòîâóºòüñÿ çäàòí³ñòü ³ìóííî¿ ñèñòåìè 
âèðîáëÿòè àíòèò³ëà, ÿê³ ìîæóòü ñïåöèô³÷íî âçàºìîä³ÿòè ç 
ð³çíèìè ìîëåêóëàìè ³ ìîëåêóëÿðíèìè êîìïëåêñàìè. Íà öüîìó æ 
ïðèíöèï³ çàñíîâàí³ òàêîæ òàê³ âàæëèâ³ ìåòîäè äîñë³äæåííÿ ÿê:  

ã³áðèäèçàö³ÿ ïî Ñàóçåðíó ³ Íîçåðí-ã³áðèäèçàö³ÿ; àíàë³ç 
åêñïðåñ³¿ ãåí³â çà äîïîìîãîþ îë³ãîíóêëåîòèäíèõ ì³êðî- ÷³ï³â; 
ïîë³ìåðàçíà ëàíöþãîâà ðåàêö³ÿ (ÏËÐ, PCR) ³ ïîë³ìåðàçíà 
ëàíöþãîâà ðåàêö³ÿ â ðåæèì³ ðåàëüíîãî ÷àñó (Real Time – PCR àáî 
RQ PCR); àíàë³ç ïåðâèííî¿ ïîñë³äîâíîñò³ ÄÍÊ (ñåêâåíóâàííÿ); 
ìåòîä ôëóîðåñöåíòíî¿ ã³áðèäèçàö³¿ in situ (FISH). 

Ñë³ä âèçíàòè ³ ïðî òå, ùî ñàìå çà äîïîìîãîþ ã³áðèäîìíî¿ 
òåõíîëîã³¿ ìîæíà îòðèìóâàòè ìîíîêëîíàëüí³ àíòèò³ëà ³ç çàäàíîþ 
ñïåöèô³÷í³ñòþ ³ â íåîáõ³äí³é ê³ëüêîñò³. Ñïåöèô³÷í³ àíòèò³ëà 
çàñòîñîâóþòü, çàçâè÷àé, çàäëÿ âèçíà÷åííÿ ³ìóíîôåíîòèïó êë³òèí 
ïðè ïðîâåäåíí³ ³ìóíîôåðìåíòíîãî àíàë³çó (²ÔÀ àáî ELISA) òà 
àíàë³çó á³ëê³â çà äîïîìîãîþ Âåñòåðí-áëîò. Ïðè öüîìó, çà 
äîïîìîãîþ àíòèò³ë âèçíà÷àþòü òàêîæ ³ ãðóïè êðîâ³, ³ ³ìóííó 
ñóì³ñí³ñòü äîíîð³â òà ðåöèï³ºíò³â ê³ñòêîâîãî ìîçêó.  

Çàçíà÷èìî ç öüîãî, ùî ðÿä ìåòîä³â ìîëåêóëÿðíî¿ ä³àãíîñòèêè 
áàçóºòüñÿ íà çäàòíîñò³ îñîáëèâèõ ôåðìåíò³â – åíäîíóêëåàç 
ðåñòðèêö³¿ àáî ðåñòðèêòàç ðîçùåïëþâàòè ÄÍÊ ó õàðàêòåðíèõ 
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íóêëåîòèäíèõ ïîñë³äîâíîñò³ (ñàéòàõ), ðîçï³çíàâàííÿ ÿêèõ 
îçíà÷åíî ñïåöèô³÷í³ñòþ ðåñòðèêòàçè, ùî çàñòîñîâóºòüñÿ. Çà 
äîïîìîãîþ ðåñòðèêòàç ³ ñïåöèô³÷íèõ çîíä³â, êîìïëåìåíòàðíèõ 
äîñë³äæóâàí³é ä³ëÿíö³ ãåíîìíî¿ ÄÍÊ, ìîæíà âèÿâëÿòè ìóòàö³¿ 
ãåí³â, ÿê³ ïðèçâîäÿòü äî ðîçâèòêó ñïàäêîâèõ àáî îíêîëîã³÷íèõ 
çàõâîðþâàíü. Òîæ, äîñë³äæåííÿ ÄÍÊ º âàæëèâèì äëÿ ïðàêòè÷íî¿ 
ìåäèöèíè ó ïëîùèí³ ä³àãíîñòèêè ñïàäêîâèõ çàõâîðþâàíü òàêèõ, 
íàïðèêëàä, ÿê ìóêîïîë³ñàõàð³äîç, ãåìîô³ë³ÿ, òàëàñåì³ÿ, 
ñåðïîâèäíî-êë³òèííà àíåì³ÿ, õâîðîáà Àëüöåéìåðà òà ³íøèõ.  

Ãåíîòèïóâàííÿì (ÄÍÊ-òèïóâàííÿ). Äëÿ ïîäàëüøîãî ³ 
ïîãëèáëåíîãî ãåíåòè÷íîãî àíàë³çó ìîæå áóòè âèêîðèñòàíà 
ìåòîäèêà îö³íêè ïîë³ìîðô³çìó äîâæèíè ðåñòðèêòàö³éíèõ 
ôðàãìåíò³â ëîêóñó õðîìîñîìè. ²ñòîòí³ â³äì³ííîñò³ ïîâ'ÿçàí³ ç 
òî÷êîâèìè ìóòàö³ÿìè. Ó 1985 ðîö³ A. Jeffreys îïèñàâ 
ã³ïåðâàð³àáåëüí³ ì³í³ñàòåë³òí³ ïîñë³äîâíîñò³, â îñíîâ³ 
ïîë³ìîðô³çìó ÿêèõ ëåæèòü çì³íà ÷èñëà êîï³é êîðîòêèõ 
òàíäåìíèõ ïîâòîð³â. Ð³âåíü öüîãî ïîë³ìîðô³çìó òàêèé, ùî ïðè 
âèêîðèñòàíí³ ïðîá ÄÍÊ, ³ìîâ³ðí³ñòü çá³ãó êàðòèí ã³áðèäèçàö³¿ 
äâîõ íåñïîð³äíåíèõ îñ³á ñêëàäå ìåíøå îäí³º¿ ñòîì³ëüéîííî¿. 
Îäíàê, ó îñ³á, ùî ñêëàäàþòüñÿ â ñïîð³äíåíí³, á³ëüøå øàíñ³â ìàòè 
îäíàêîâ³ ãåíè, îñê³ëüêè, ó íèõ çàãàëüíèé ïðåäîê. Öåé ìåòîä 
îäåðæàâ íàçâó ãåíîìíî¿ äàêòèëîñêîï³¿ àáî ÄÍÊ-ôèíãåðïðèíò. Ó 
íàø ÷àñ, âêàçàíèé ìåòîä âèêîðèñòîâóºòüñÿ çàäëÿ âèçíà÷åííÿ 
áàòüê³âñòâà ³, òàêîæ, ó êðèì³íàë³ñòèö³. Öå ñâ³ä÷èòü ïðî òå, ùî 
ðåçóëüòàòè ãåíîòèïóâàííÿ ìîæíà âèêîðèñòîâóâàòè äëÿ 
óòî÷íåííÿ ñ³ìåéíèõ â³äíîñèí. ×èì á³ëüøå ó äâîõ ëþäåé 
îäíàêîâèõ ãåí³â, òèì á³ëüøîþ º éìîâ³ðí³ñòü, ùî âîíè ðîäè÷³. 
Îòæå, ôåíîìåí ïîë³ìîðô³çìó äîâæèíè ðåñòðèêö³éíèõ 
ôðàãìåíò³â ÄÍÊ âèêîðèñòîâóºòüñÿ ó ð³çíèõ îáëàñòÿõ ìåäè÷íî¿ 
ãåíåòèêè – â³ä öèòîãåíåòè÷íî¿ ä³àãíîñòèêè äî ãåíåòè÷íîãî 
êîíñóëüòóâàííÿ.  

Êàðòóâàííÿ ãåí³â – âèçíà÷åííÿ ì³ñöÿ ãåí³â ó õðîìîñîì³ 
ïðîâîäèòüñÿ çà äîïîìîãîþ âèêîðèñòàííÿ íàñòóïíèõ ìåòîäèê: 
ô³çè÷íèõ (âèçíà÷åííÿ çà äîïîìîãîþ ðåñòðèêö³éíèõ êàðò, 
åëåêòðîííî¿ ì³êðîñêîï³¿ òà äåÿêèõ âàð³àíò³â åëåêòðîôîðåçó ì³æ- 
ãåííèõ â³äñòàíåé – â íóêëåîòèäàõ); ãåíåòè÷íèõ (âèçíà÷åííÿ 
÷àñòîò ðåêîìá³íàö³¿ ì³æ ãåíàìè, çîêðåìà, ó ðîäîâîìó àíàë³ç³ òà 
³í.); öèòîãåíåòè÷íèõ (ã³áðèäèçàö³ÿ in situ, îòðèìàííÿ 
ìîíîõðîìîñîìíèõ êë³òèííèõ ã³áðèä³â, äåëåö³éíèé ìåòîä òà ³í.). 
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Ðåçóëüòàòîì öèõ äîñë³äæåíü º ïîáóäîâà ãåíåòè÷íî¿ êàðòè – òîáòî, 
ãðàô³÷íå çîáðàæåííÿ õðîìîñîì ³ç çàçíà÷åíèì ïîðÿäêîì 
ðîçòàøóâàííÿ ãåí³â òà ôîðìàë³çàö³ÿ â³äñòàí³ ì³æ íèìè. Íà 
ãåíåòè÷íèõ êàðòàõ ïîçíà÷åíî, çîêðåìà: íîìåð ãðóïè ç÷åïëåííÿ, 
íàçâè ãåí³â; â³äñòàíü äî íèõ â³ä îäíîãî, ç ê³íö³â õðîìîñîìè, 
ïðèéíÿòîãî çà íóëüîâó òî÷êó; ³íîä³ – ì³ñöå ðîçòàøóâàííÿ 
öåíòðîìåðè. Ãåíåòè÷í³ êàðòè ìàþòü ñóòòºâå çíà÷åííÿ äëÿ 
ïðîâåäåííÿ ñåëåêö³éíî¿ ðîáîòè, à òàêîæ äëÿ ä³àãíîñòèêè âàæêèõ 
ñïàäêîâèõ õâîðîá ëþäèíè. 

Çàñâ³ä÷èìî ³ ïðî òå, ùî ïåðøèì ãåíîì, ÿêèé êàðòóâàëè íà 
ñïåöèô³÷í³é õðîìîñîì³ ó áàãàòüîõ âèä³â, áóâ îäíèì ³ç ãåí³â 
äàëüòîí³çìó. Òàê, çîêðåìà, ó 1911 ðîö³, öèòîëîã E. B. Wilson 
âèçíàâ, íà ï³äñòàâ³ ðîäîâîäó, ùî äàíå çàõâîðþâàííÿ, ÿêå ðàí³øå 
áóëî îïèñàíå P. Earle ó Ô³ëàäåëüô³¿ ó 1845 ðîö³ òà F. Horner ó 
1876 ðîö³ ó Öþð³õó, ìîæå áóòè ïðåäñòàâëåíî ÿê ðåöåñèâíà 
îçíàêà, ç÷åïëåíà ç Õ-õðîìîñîìîþ. À, îòæå, ãåíåòè÷íà 
êîíñòèòóö³ÿ ÷îëîâ³êà ³ æ³íêè ìîæå áóòè ôîðìàë³çîâàíî òà 
îïèñàíà ÿê XY ³ XX, â³äïîâ³äíî.  

Ó íàñòóïíå äåñÿòèë³òòÿ, ê³ëüêà çàõâîðþâàíü àíàëîã³÷íèì 
àíàë³çîì áóëî ïîâ'ÿçàíå ç Õ õðîìîñîìîþ. Öå áóëî ðåïðåçåíòîâàíî 
ó äðóãîìó âèäàíí³ Mendelian Inheritance in Man ó 1968 ðîö³, äå 
êàòàëîã Õ-ç÷åïëåíèõ ôåíîòèï³â ì³ñòèâ 68 ñòàí³â. Òî÷íà 
ëîêàë³çàö³ÿ íà Õ õðîìîñîì³ ãåíà äàëüòîí³çìó áóëà íåâ³äîìà: 
ïåðøå ðåã³îíàëüíå êàðòóâàâàííÿ â 1973 ðîö³ çâ'ÿçàëî ãåí 
äàëüòîí³çìó é ãåíó, ùî îáóìîâëþº íåäîñòàòí³ñòü ãëþêîçî-6-
ôîñôàòäåãèäðîãåíàçè, ÿê³ ïåðåáóâàëè íà äèñòàëüíîìó ê³íö³ 
äîâãîãî ïëå÷à Õ õðîìîñîìè. ², ñë³ä ïðèçíàòè, ùî îñòàíí³ì ÷àñîì 
ñòð³ìêî çðîñòàº ê³ëüê³ñòü âèÿâëåíèõ ãåí³â-êàíäèäàò³â, 
â³äïîâ³äàëüíèõ çà ðîçâèòîê ð³çíèõ çàõâîðþâàíü. 

Íà ï³äñòàâ³ ñòâîðåííÿ òà ðîçâèòêó íîâî¿ ãàëóç³ ìåäèöèíè, à 
ñàìå ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè, âæå ó 1964 ðîö³ áóëî ñôîðìîâàíî 
êàòàëîã ëþäñüêèõ ãåí³â ³ ãåíåòè÷íèõ õâîðîá ó êîìï’þòåðíîìó 
âèãëÿä³ (On line Mendelian Inheritance in Man – ÎÌ²Ì)5. Öå 
âèäàííÿ ì³ñòèòü âè÷åðïíèé êàòàëîã ãåíåòè÷íèõ äàíèõ òà 
â³äáèâàº äèíàì³êó ãåíåòè÷íèõ ìóòàö³é ³ çàõâîðþâàíü. Òàê, äî 
1 ñ³÷íÿ 2001 ðîêó íàë³÷óâàëîñÿ áëèçüêî 1000 ãåí³â ³ç ìóòàö³ÿìè, 

                                                            
5 OMIM: Online Mendelian Inheritance in Man. – Ðåæèì äîñòóïó: http:// 

www.ncbi.nlm.nih.gov/sites/entrez?db=omim.  
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ÿê³ ïðèâîäÿòü äî õâîðîá. Ñóìàðíà ê³ëüê³ñòü ñïåöèô³÷íèõ 
ñïàäêîâèõ çàõâîðþâàíü á³ëüøå 1600, ùî ïåðåâèùóº ê³ëüê³ñòü 
ãåí³â, â³äïîâ³äàëüíèõ çà çàõâîðþâàííÿ, îñê³ëüêè, á³ëüø³ñòü ³ç 
òàêèõ ãåí³â ìîæóòü ñòàòè ïðè÷èíîþ á³ëüø, í³æ îäíîãî 
çàõâîðþâàííÿ. Íàðàç³, öåé ñïèñîê ïîñò³éíî äîïîâíÿºòüñÿ òà 
ðîçøèðþºòüñÿ.  

Òàêèì ÷èíîì, ìîæíà ïðèçíàòè, ùî ÷àñòêà ó÷àñò³ ãåíåòè÷íèõ 
ôàêòîð³â ó ñòðóêòóð³ çàõâîðþâàíîñò³ ëþäèíè º íàäçâè÷àéíî 
âåëèêîþ.  

Ïîðÿä ³ç âêàçàíèì, íåîáõ³äíî âèçíàòè, ùî, ç îãëÿäó íà 
ïàòîãåíåç çàõâîðþâàíü, áóëî çàïðîïîíîâàíî âèçíà÷åííÿ òà 
êëàñèô³êàö³þ ãåíåòè÷íèõ ïîðóøåíü, ÿê³ º îñíîâíèì êðèòåð³ºì 
ñïàäêîâèõ õâîðîá. Ãåíîì ëþäèíè óòâîðåíèé ÿäåðíîþ òà 
ì³òîõîíäð³àëüíîþ ÄÍÊ. ßäåðíèé ãåíîì ëþäèíè ñêëàäàºòüñÿ ç 22 
ïàð àóòîñîì ³ äâîõ ñòàòåâèõ õðîìîñîì (X òà Y). À, 
ì³òîõîíäð³àëüíèé ãåíîì ïðåäñòàâëåíèé ê³ëüöåâîþ ìîëåêóëîþ 
ÄÍÊ ðîçì³ðîì áëèçüêî 16 500 ïàð íóêëåîòèä³â, ÿêà ì³ñòèòü 37 
ãåí³â.  

Ó öüîìó çâ’ÿçêó ñë³ä âêàçàòè òàêå: ñïàäêîâ³ õâîðîáè – öå 
ïàòîëîã³÷í³ ñòàíè, â îñíîâ³ ÿêèõ ëåæèòü ïîøêîäæåííÿ 
ãåíåòè÷íîãî àïàðàòó êë³òèí, òîáòî ìóòàö³¿, ÿê³ ïðèçâîäèòü äî: 
çì³í ñòðóêòóðè ãåí³â àáî õðîìîñîì; ïîðóøåíü æèòòºâî âàæëèâèõ 
ôóíêö³é îðãàí³çìó. Âîíè õàðàêòåðèçóþòüñÿ ãåíåðàë³çîâàíèì 
óðàæåííÿì òêàíèí ³ îðãàí³â, îñê³ëüêè, ïðîÿâëÿþòüñÿ ó âèãëÿä³ 
ñèíäðîì³â àáî êîìïëåêñó ïàòîëîã³÷íèõ îçíàê.  

Òåðì³í «ãåíåòè÷íà õâîðîáà», çàçâè÷àé, ïîñèëàºòüñÿ íà 
íàÿâí³ñòü õâîðîá ó âñ³õ êë³òèíàõ ò³ëà, ïðèñóòí³õ ³ç ìîìåíòó 
çà÷àòòÿ. Àëå, ñë³ä ïàì’ÿòàòè ïðî òå, ùî íå òðåáà îòîòîæíþâàòè 
óñ³ âèäè âðîäæåíî¿ ïàòîëîã³¿ ó äèòèíè ïðè íàðîäæåíí³ ç³ 
ñïàäêîâîþ õâîðîáîþ. Òîìó, ïîíÿòòÿ «âðîäæåí³ õâîðîáè» íå º 
ñèíîí³ìîì - «ñïàäêîâ³ õâîðîáè». Àäæå, âðîäæåíà ïàòîëîã³ÿ 
âèíèêàº âíàñë³äîê òåðàòîãåíî¿ ä³¿ íèçêè ôàêòîð³â, ÿê³ 
ïîøêîäæóþòü ïë³ä. Âíóòð³øíüîóòðîáí³ ³íôåêö³¿, òðàâìè, 
òîêñè÷íèé åôåêò äåÿêèõ ïðåïàðàò³â, ÿê³ ïðèéìàº æ³íêà ï³ä ÷àñ 
âàã³òíîñò³, òà ³íø³ ÷èííèêè âïëèâàþòü íà ïðîöåñè åìáð³îãåíåçó, 
ïîðóøóºòüñÿ åêñïðåñ³ÿ ãåí³â ³ ôîðìóâàííÿ îðãàí³â. Ó ðàç³ 
íåñïàäêîâîãî ïîõîäæåííÿ, òàê³ õâîðîáè âèçíà÷àþòü ÿê ôåíîêîï³¿ 
ñïàäêîâèõ âàä ðîçâèòêó (çîêðåìà, çàÿ÷à ãóáà, âîâ÷à ùåëåïà 
òîùî). 
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Ó òîé æå ÷àñ, ñïàäêîâ³ çàõâîðþâàííÿ íå çàâæäè 
ïðîÿâëÿþòüñÿ ç ìîìåíòó íàðîäæåííÿ, à, çàçâè÷àé, ï³çí³øå – ó 
äèòÿ÷îìó â³ö³ ³, íàâ³òü, ó äîðîñëèõ. Íàïðèêëàä, ó ðàç³ 
àìàâðîòè÷íî¿ ³ä³îò³¿ – äèòèíà ðîçâèâàºòüñÿ íîðìàëüíî äî øåñòè 
ì³ñÿö³â ³ ëèøå ïîò³ì: ïî÷èíàþòüñÿ óñêëàäíåííÿ; ì'ÿçîâà 
äèñòðîô³ÿ âèÿâëÿºòüñÿ ï³ñëÿ òðüîõ, ï’ÿòè- ð³÷íîãî â³êó. Äåÿê³ 
ñïàäêîâ³ çàõâîðþâàííÿ ìîæóòü ïðîÿâëÿòèñÿ ó ëþäèíè ³ ó 40-50 
ðîê³â. Òàê, çîêðåìà, êë³í³÷í³ ïðîÿâè õîðå¿ Ãåíò³íãòîíà 
ä³àãíîñòóþòü âæå ï³ñëÿ 35 ðîê³â æèòòÿ, à ïîäàãðè – ó ïîõèëîìó 
â³ö³. 

Êð³ì òîãî, ñë³ä çâàæàòè ³ íà òå, ùî «ñ³ìåéí³ õâîðîáè» òåæ íå 
çàâæäè º ñïàäêîâèìè, îñê³ëüêè, ÷ëåíè îäí³º¿ ñ³ì'¿ (íå á³îëîã³÷í³ 
ðîäè÷è), çàçâè÷àé, ïîòðàïëÿþòü ï³ä âïëèâ îäíàêîâèõ ôàêòîð³â 
çîâí³øíüîãî ñåðåäîâèùà (âèñîêîêàëîð³éíà ¿æà, ñõèëüí³ñòü äî 
ã³ïîäèíàì³¿, ìåòàáîë³÷íèé äèñáàëàíñ) ³ ìîæóòü ìàòè îäíîòèïí³ 
ïàòîëîã³÷í³ ïîðóøåííÿ. À, ñàìå: öóêðîâèé ä³àáåò, àòåðîñêëåðîç 
³ç óðàæåííÿì ð³çíèõ ñóäèííèõ áàñåéí³â òà ³íø³. 

Îòæå, âèçíàºìî ³ çàñâ³ä÷èìî ïðî òå, ùî äî ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿ 
â³äíîñÿòü òàêîæ õâîðîáè ç³ ñïàäêîâîþ ñõèëüí³ñòþ – òîáòî, 
ìóëüòèôàêòîðí³ çàõâîðþâàííÿ, ÿê³ âèíèêàþòü ÿê ðåçóëüòàò 
ñï³ëüíî¿ ä³¿ ôàêòîð³â çîâí³øíüîãî ñåðåäîâèùà ³ ñïåöèô³÷íîãî 
íàáîðó ãåí³â, ÿêèé ³ ñòâîðþº óìîâè, ùî ñïðèÿþòü ðîçâèòêó 
ïåâíîãî ïàòîëîã³÷íîãî ïðîöåñó. 

1. 4. Система класифікації спадкових хвороб  

Íà àâòîðñüêå ïåðåêîíàííÿ, äîö³ëüíî âêàçàòè íà òå, ùî 
ãåíåòè÷í³ ôàêòîðè â³ä³ãðàþòü âàãîìó ðîëü â åò³îëîã³¿ òà ñòðóêòóð³ 
áàãàòüîõ õâîðîá ëþäèíè. Ñïàäêîâ³ õâîðîáè, çàçâè÷àé, 
êëàñèô³êóþòü çà õàðàêòåðîì çì³íè ñïàäêîâèõ ñòðóêòóð, 
îäåðæàíèõ îðãàí³çìîì ÷åðåç ñòàòåâ³ êë³òèíè áàòüê³â õâîðî¿ 
ëþäèíè. Òàê, â³äïîâ³äíî äî òèïó ãåíåòè÷íèõ ïîðóøåíü âèä³ëÿþòü 
òðè òàê³ êàòåãîð³¿: ãåíí³; õðîìîñîìí³; ìóëüòèôàêòîðí³ õâîðîáè. 
Ïðè öüîìó, ãåíí³ õâîðîáè, çà ê³ëüê³ñòþ çàëó÷åíèõ ó ìóòàö³éíèé 
ïðîöåñ ëîêóñ³â, ðîçïîä³ëÿþòü íà ìîíîãåíí³ òà ïîë³ãåíí³. 
Çàçíà÷èìî, ùî á³ëüø äåòàë³çîâàíî ³ñíóþ÷ó ñèñòåìó êëàñèô³êàö³¿ 
ñïàäêîâèõ õâîðîá ïðèâåäåíî äîñë³äíèêàìè íà ðèñ. 1.7. 

Ïðèçíàºìî ³ òå, ùî ãåíí³ ìóòàö³¿ ïåðåäàþòüñÿ â³ä ïîêîë³ííÿ 
äî ïîêîë³ííÿ áåç çì³í, íàïðèêëàä, öå ìóêîïîë³ñ³õàð³äîç, 
ñåðïîâèäíî-êë³òèííà àíåì³ÿ òà ³íø³. Äåÿê³ ãåíåòè÷í³ õâîðîáè 
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ðîçâèâàþòüñÿ âíàñë³äîê õðîìîñîìíèõ ïîðóøåíü, ÿê³ âèíèêàþòü 
÷åðåç ïîìèëêè ïðîöåñó ìåéîçó ì³æ ñòàòåâèìè êë³òèíàìè. Òîä³ 
ÿê, á³ëüø³ñòü õðîìîñîìíèõ õâîðîá, îñîáëèâî âíàñë³äîê 
ïîðóøåííÿ ê³ëüêîñò³ õðîìîñîì (àíåóïëî¿ä³ÿ), âçàãàë³ íå 
óñïàäêîâóþòüñÿ. Êð³ì òîãî, äî ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿ â³äíîñÿòü 
òàêîæ ³ õâîðîáè ç³ ñïàäêîâîþ ñõèëüí³ñòþ – öå ìóëüòèôàêòîðí³ 
çàõâîðþâàííÿ. Âîíè âèíèêàþòü ÿê ðåçóëüòàò ñï³ëüíî¿ ä³¿ 
ôàêòîð³â çîâí³øíüîãî ñåðåäîâèùà ³ ñïåöèô³÷íîãî íàáîðó ãåí³â, 
ÿêèé ñòâîðþº óìîâè, ùî ñïðèÿþòü ðîçâèòêó ïàòîëîã³÷íîãî 
ïðîöåñó. 

Генні хвороби 
 

Хромосомні хвороби 
 

Мультифакторні 
хвороби 

 

Моногенні 
 

Полігенні 
 

аутосомно-
рецесивні

 

зчеплені з Х-
хромосомою

 

аутосомно-
домінантні

 

Х-зчеплені 
домінантні

 

Х-зчеплені 
рецесивні

 

Хромосомні 
 

Індивідуальна 
варіативність /
поліморфізм/ 

хромосом
 

Терапевтичні

Дерматологічні 
 

Ендокрино-
логічні 

 

Онкологічні 
 

Психіат-
ричні 

 

Класифікація спадкових хвороб 
 

мітохондріальні  
патологічні

стани
 

Інші хвороби
 

 
Ðèñóíîê 1.7 – Ôîðìàë³çàö³ÿ ³ñíóþ÷î¿ ñèñòåìè êëàñèô³êàö³¿ 

ñïàäêîâèõ õâîðîá  

Ìîíîãåíí³ õâîðîáè îáóìîâëåí³ ìóòàö³ºþ îäíîãî ãåíà, çì³íàìè 
íà ð³âí³ îêðåìèõ íóêëåîòèä³â – ïîìèëêè ïðè ç÷èòóâàíí³ 
ãåíåòè÷íî¿ ³íôîðìàö³¿ ï³ä ÷àñ òðàíñêðèïö³¿. Ïàòîëîã³÷íèé ñòàí ó 
ëþäèíè ìîæå áóòè âèêëèêàíèé çì³íîþ íå ëèøå ÿäåðíèõ, àëå é 
ì³òîõîíäð³àëüíèõ ãåí³â. Á³ëüø³ñòü ìîíîãåííèõ çàõâîðþâàíü 
óñïàäêîâóþòüñÿ â³äïîâ³äíî äî çàêîí³â Ìåíäåëÿ, îñê³ëüêè, 
ñïàäêîâà ³íôîðìàö³ÿ, â îñíîâíîìó, ì³ñòèòüñÿ â ÿäåðí³é ÄÍÊ. Ó 
çâ’ÿçêó ç òèì, ùî ãåíè êîäóþòü á³ëêè, ÿê³ º îäíèìè ç íàéá³ëüø 
âàæëèâèõ ³íñòðóìåíò³â äëÿ æèâèõ ³ñòîò, ³ º ñêëàäîâèìè â 
ñòðóêòóð³ êë³òèí, òî â ðåçóëüòàò³ ìóòàö³¿, ùî â³äáóâàºòüñÿ ó 
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÷àñòèí³ ãåíà, ÿêèé êîäóº ôóíêö³îíàëüíó ÷àñòèíó á³ëêà, 
çì³íþºòüñÿ ïåðâèííà ïðîäóêö³ÿ îäíîãî ãåíà: àíîìàëüíà 
ñòðóêòóðà àáî â³äñóòí³ñòü á³ëêà, ôåðìåíòó. Â³äòàê, â³äáóâàþòüñÿ 
ïàòîëîã³÷í³ çì³íè â îðãàí³çì³ ç³ ñïåöèô³÷íèìè êë³í³÷íèìè 
ïðîÿâàìè. Íà ñüîãîäí³ â³äîìî áëèçüêî 6000 ìîíîãåííèõ 
ïîðóøåíü, ³ çà ï³äðàõóíêàìè â÷åíèõ, îäèí, ³ç 200 
íîâîíàðîäæåíèõ ä³òåé, ìàº ìîíîãåííó ãåíåòè÷íó õâîðîáó. Ïðè 
íàÿâíîñò³ äâîõ ³ á³ëüøå ìóòàíòíèõ ãåí³â âèíèêàþòü âæå 
ïîë³ãåíí³ ñïàäêîâ³ õâîðîáè. 

Âèçíàºìî ³ ïðî òå, ùî ó ãðóï³ ìîíîãåííèõ çàõâîðþâàíü, çà 
òèïîì óñïàäêóâàííÿ, âèä³ëÿþòü àóòîñîìíî-äîì³íàíòí³, 
àóòîñîìíî-ðåöåñèâí³, ç÷åïëåí³ ç Õ-õðîìîñîìîþ (Õ-ç÷åïëåí³ 
äîì³íàíòí³, Õ-ç÷åïëåí³ ðåöåñèâí³) òà ì³òîõîíäð³àëüí³ ïàòîëîã³÷í³ 
ñòàíè.  

Ïðè àóòîñîìíî-äîì³íàíòíîìó òèï³ óñïàäêóâàííÿ – 
ïàòîëîã³÷íà îçíàêà ïðîñë³äêîâóºòüñÿ ó ðîäîâîä³ ðîäèíè, ñàìå ïî 
«âåðòèêàë³». Ç öüîãî, òåðì³í äîì³íàíòíèé îçíà÷àº, ùî äëÿ 
ìàí³ôåñòàö³¿ êë³í³÷íèõ îçíàê äîñòàòíüî ëèøå ºäèíî¿ êîï³¿ 
äåôåêòèâíîãî ãåíà àáî ãåòåðîçèãîòíîãî ñòàíó ó îñîáè. À, 
ðåöåñèâíå óñïàäêóâàííÿ â³äáóâàºòüñÿ ïðè íàÿâíîñò³ äâîõ êîï³é, 
àáî ãîìîçèãîòíîãî ñòàíó. Äîì³íàíòí³ ïîðóøåííÿ â³äáóâàþòüñÿ ó 
ãåòåðîçèãîòíèõ îñ³á, ÿê³ ìàþòü îäèí íîðìàëüíèé ³ îäèí 
äåôåêòèâíèé àëåëü. Ïðè öüîìó, ó ðåöåñèâíèõ ïîðóøåííÿõ 
äåôåêòèâíèé àëåëü ïðèñóòí³é â îáîõ àëåëÿõ, à öå îçíà÷àº 
íàñòóïíå: êîæåí ³ç áàòüê³â º íîñ³ºì ïàòîëîã³÷íîãî ñòàíó. 

Ñë³ä ïðèçíàòè, äî öüîãî, ùî ùå ó 1905 ðîö³ àíòðîïîëîã ³ç 
Éºëüñüêîãî óí³âåðñèòåòó Â. Ñ. Ôàðàáåå (W. C. Farrabee) âèäàâ 
íàóêîâó ïðàöþ, â ÿê³é îïèñàâ ðîäèíó, ÿêà õàðàêòåðèçóâàëàñÿ 
áðàõ³äàêòèë³ºþ ç äîì³íàíòíèì óñïàäêóâàííÿì. Òàê³ õâîð³ ìàþòü 
äóæå êîðîòê³, íà÷åáòî îáð³çàí³, ïàëüö³. Öå áóëî ïåðøå 
íàäðóêîâàíå íàóêîâå ïîâ³äîìëåííÿ ïðî ãåíåòè÷íå çàõâîðþâàííÿ 
ó ëþäèíè, ó ÿêî¿ ÷³òêî ³äåíòèô³êîâàí³ ãåíåòè÷í³ ïàòòåðíè. Àâòîð 
çðîáèâ ñïîñòåðåæåííÿ – êîëè îäèí ³ç áàòüê³â ìàº ãåí 
áðàõ³äàêòèë³¿, òî ïîëîâèíà éîãî ä³òåé óñïàäêóº öþ ïàòîëîã³þ. 
Ñë³ä ïðèçíàòè, ùî ³ñíóþòü äîì³íàíòí³ ïàòîëîã³÷í³ ñòàíè, ÿê³ 
ïåðåäàþòüñÿ ñïàäêîâî. Òàê, çîêðåìà: íåéðîô³áðîìàòîç òèï 1, 
ïîë³ê³ñòîç íèðîê, ì³îòîí³÷íà äèñòðîô³ÿ, àñòèãìàòèçì, 
ãåìåðàëîï³ÿ («êóðÿ÷à ñë³ïîòà»), àõîíäðîïëàç³ÿ, ïîë³äàêòèë³ÿ, 
ñèíäàêòèë³ÿ, áðàõ³äàêòèë³ÿ, ã³ïåðõîëåñòåðèíåì³ÿ òèï Â, 
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ðåòèíîáëàñòîìà, ïåâí³ âèäè ñë³ïîòè, ñèíäðîì Ìàðôàíà, õâîðîáà 
Ãåíò³íãòîíà òà ³íø³.  

Ñèíäðîì (õâîðîáà) Ìàðôàíà — àóòîñîìíî-äîì³íàíòíå 
çàõâîðþâàííÿ, ùî â³äíîñèòüñÿ äî ãðóïè ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿ 
ñïîëó÷íî¿ òêàíèíè. Âïåðøå öÿ ïàòîëîã³ÿ áóëà îïèñàíà 
àìåðèêàíñüêèì îôòàëüìîëîãîì Å. Â³ëüÿìñîì ó 1857 ðîö³ ó 
âèãëÿä³ åêòîï³¿ êðèøòàëèêà ó áðàòà òà ñåñòðè, ÿê³ ìàëè ïîä³áí³ 
ôåíîòèï³÷í³ îçíàêè ùå ç äèòèíñòâà – òîáòî, âèñîêèé çð³ñò, 
ã³ïåðìîá³ëüí³ñòü ñóãëîá³â. Ï³çí³øå, âæå ó 1896 ðîö³, 
ôðàíöóçüêèé ïåä³àòð À. Ìàðôàí – ïðåäñòàâèâ êë³í³÷íèé îïèñ 
ï’ÿòèð³÷íî¿ ä³â÷èíêè, ÿêà ìàëà àíîìàë³þ ñêåëåòà, ùî 
ïðîãðåñóâàëà. Âêàçàíà õâîðîáà îòðèìàëà ñâîþ íàçâó íà ÷åñòü 
ñàìîãî ë³êàðÿ, ÿêèé ¿¿ îïèñàâ – ñèíäðîì (õâîðîáà) Ìàðôàíà, 
íåçâàæàþ÷è íà òå, ùî îïèñàíèé íèì ñèíäðîì á³ëüøå â³äïîâ³äàâ 
³íø³é ïàòîëîã³¿ – àðàõíîäàêò³ë³¿. Õàðàêòåðíèì º òå, ùî ñèíäðîì 
Ìàðôàíà ³ î÷îëþº ñïèñîê ñïàäêîâèõ çàõâîðþâàíü ñïîëó÷íî¿ 
òêàíèíè, ÿêèé áóëî çàïðîïîíîâàíî àìåðèêàíñüêèì ãåíåòèêîì 
Â. Ìàêüþñèêîì6. Ó ïàòîãåíåç³ öüîãî çàõâîðþâàííÿ ìàº ñóòòºâå 
çíà÷åííÿ ìóòàö³ÿ ãåíà, ÿêèé êîäóº ñèíòåç ãë³êîïðîòå¿íà 
ô³áð³ë³íà-1, ùî ïðèçâîäèòü äî ñèñòåìíîãî óðàæåííÿ ñïîëó÷íî¿ 
òêàíèíè.  

Ôåíîòèï òàêèõ õâîðèõ º äóæå ñïåöèô³÷íèì ³ äàº ï³äñòàâó, 
âæå ïðè îãëÿä³ õâîðîãî, ïîñòàâèòè ä³àãíîç: âèñîêèé çð³ñò – 
äîëèõîñòåíîìåë³ÿ; ïîäîâæåí³ ê³íö³âêè; âèòÿãíóò³ ïàëüö³, ùî çà 
ôîðìîþ íàãàäóþòü ïàâóêà – àðàõíîäàêò³ë³ÿ (ðèñ. 1.8); 
ã³ïåðìîá³ëüí³ñòü ñóãëîá³â; äåôîðìàö³ÿ ãðóäíî¿ êë³òèíè – êóðÿ÷à 
ãðóäèíà; äåôîðìàö³ÿ õðåáòà; ï³äâèâèõ êðèøòàëèêà ç ì³îï³ºþ.  

Ñë³ä âêàçàòè ³ íà òå, ùî îñîáëèâî çàãðîçëèâèì, ç ïðèâåäåíèõ 
âèùå, º óðàæåííÿ ñåðöåâî-ñóäèííî¿ ñèñòåìè: ïðîëàïñ 
ì³òðàëüíîãî êëàïàíó, äèëàòàö³ÿ àîðòè, ùî, ç ÷àñîì, ïðîãðåñóº òà 
çàâåðøóºòüñÿ àíåâðèçìîþ àîðòè, à öå ³ º íàé÷àñò³øîþ ïðè÷èíîþ 
ïåðåä÷àñíî¿ ñìåðò³ òàêèõ õâîðèõ ó ìîëîäîìó â³ö³. Íà öå 
çàõâîðþâàííÿ ñòðàäàëè â³äîì³ ëþäè – ³òàë³éñüêèé ñêðèïàëü 
Í³êîëî Ïàãàí³í³ ³ ïðåçèäåíò ÑØÀ Àáðàãàì Ë³íêîëüí. 

Õâîðîáà Ãåíò³íãòîíà (õîðåÿ Ãåíò³íãòîíà) – àóòîñîìíî-
äîì³íàíòíå íåéðîäåãåíåðàòèâíå çàõâîðþâàííÿ, ÿêå îòðèìàëî 
íàçâó íà ÷åñòü àìåðèêàíñüêîãî íåâðîëîãà Ä. Ãåíò³ãòîíà 
(G. Huntington, 1851–1916 ðð.), ÿêèé âïåðøå, ó 1872 ðîö³, 

                                                            
6 (McKusick, V. A., 1955). 
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îïèñàâ êëàñè÷í³ ïðîÿâè çàõâîðþâàííÿ ó îñ³á ï³ñëÿ 30 ðîê³â7. ª 
ïðèïóùåííÿ, ùî öÿ õâîðîáà áóëà çàâåçåíà ó ÑØÀ äâîìà áðàòàìè, 
ÿê³ åì³ãðóâàëè ³ç Åñåêñó. Ïàòîãåíåç öüîãî çàõâîðþâàííÿ 
ïîâ'ÿçàíèé ³ç çì³íàìè ãåíà, ÿêèé çíàõîäèòüñÿ íà êîðîòêîìó 
ïëå÷³ 4-î¿ õðîìîñîìè òà ì³ñòèòü ä³ëÿíêè ç ïîâòîðàìè ó ÄÍÊ 
òðèïëåò³â ö³òîçèí-àäåí³í-ãóàí³í (CAG), ÿê³ â³äïîâ³äàþòü çà 
óòâîðåííÿ àì³íîêèñëîòè ãëþòàì³í. Ïðè ìóòàö³¿ â³äáóâàºòüñÿ 
çì³íà ïîâòîð³â êîäîíà CAG, ïðè ïåðåâèùåíí³ á³ëüøå í³æ 36 – 
óòâîðþºòüñÿ ïîë³ãëóòàìèíîâèé òðàêò òà ìóòàíòíèé á³ëîê 
ãåíò³íãòèí (mHtt), íàçâàíèé íà ÷åñòü àâòîðà, ÿêèé îïèñàâ öþ 
õâîðîáó.  

 
Ðèñóíîê 1.8 – Àðàõíîäàêòèë³ÿ 

Ìåõàí³çì ä³¿ mHtt äî ê³íöÿ íå â³äîìèé, àëå âñòàíîâëåíî, ùî 
â³í òîêñè÷íèé äëÿ ïåâíèõ òèï³â êë³òèí, îñîáëèâî â ãîëîâíîìó 
ìîçêó8. Ïî÷àòîê çàõâîðþâàííÿ òà ñòóï³íü óðàæåííÿ ç êë³í³÷íèìè 
ïðîÿâàìè çàëåæàòü â³ä ÷èñëà ïîâòîð³â ó ÄÍÊ òðèïëåò³â ö³òîçèí-
àäåí³í-ãóàí³í (CAG). Ó õâîðèõ ÷èñëî ïîâòîð³â ìîæå íàë³÷óâàòè 
36-120. Ó 95,0 % âèïàäê³â õâîðîáà ðîçïî÷èíàºòüñÿ ó â³ö³ 35-45 
ðîê³â. Çàçâè÷àé, õâîðîáà ä³àãíîñòóºòüñÿ, êîëè ä³òè õâîðèõ 
äîñÿãàþòü ñàìå ðåïðîäóêòèâíîãî â³êó9. À, ó 5,0% âèïàäê³â, ïðè 
äóæå âåëèê³é ê³ëüêîñò³ ïîâòîð³â, õâîðîáà ìàº ïîâíó 
ïåíåòðàíòí³ñòü ³ ìàí³ôåñòóº âæå äî äîñÿãíåííÿ 20 ðîê³â ³, íàâ³òü, 
ó ä³òåé òà ï³äë³òê³â – ñàìå òîä³ õâîðîáà êëàñèô³êóºòüñÿ ÿê 

                                                            
7 (Quaid K. A., 2017). 
8 (Katsuno M., Banno H., Suzuki K., et al., 2008). 
9 (Novak M. J., Tabrizi S. J., 2010). 
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þâåí³ëüíà10. Çàçíà÷èìî ³ ïðî òå, ùî 36—40 ïîâòîð³â ïðèâîäÿòü 
äî ðåäóöèðîâàíî¿ ïåíåòðàíòíîñò³ ôîðìè öüîãî çàõâîðþâàííÿ, ÿêà 
âæå, çíà÷íî ï³çí³øå, ïðîÿâëÿºòüñÿ òà ïîâ³ëüíî ïðîãðåñóº. Ïðè 
öüîìó, ïîâòîðè ó ÄÍÊ òðèïëåò³â CAG ïåðåäàþòüñÿ â íàñòóïíå 
ïîêîë³ííÿ, á³ëüø òîãî, âîíè ìîæóòü çá³ëüøóâàòèñÿ11. 

Íåéðîìîðôîëîã³÷íà êàðòèíà õàðàêòåðèçóºòüñÿ óðàæåííÿì 
ñïåöèô³÷íèõ ä³ëÿíîê ìîçêó ç çàãèáåëëþ êë³òèí ñìóãàñòîãî ò³ëà 
(ñòð³àòóìà), ÿêèé â³äïîâ³äàº çà êîðåêö³þ ôóíêö³þ ðóõó. Àëå, ïðè 
ïðîãðåñóâàíí³ õâîðîáè çàëó÷àþòüñÿ é ³íø³ ä³ëÿíêè – ã³ïîêàìï, 
êë³òèíè Ïóðê³í’º. À, íà ï³çí³õ ñòàä³ÿõ, â³äáóâàºòüñÿ àòðîô³ÿ 
êîðè ãîëîâíîãî ìîçêó. Êë³í³÷íà ñèìïòîìàòèêà õâîðîáè 
Ãåíò³íãòîíà íàñòóïíà:  

íà ðàíí³õ ñòàä³ÿõ íàéá³ëüø õàðàêòåðíà õîðåÿ, ùî 
ïðîÿâëÿºòüñÿ íåêîíòðîëüîâàíèìè ìèìîâ³ëüíèìè ðóõàìè, 
ïîðóøåííÿì êîîðäèíàö³¿, ìîâà ñòàº íå âèðàçíîþ12. Ïîñòóïîâî âñ³ 
ôóíêö³¿, â ÿêèõ º ì’ÿçîâèé êîìïîíåíò, íàáóâàþòü íåçâîðîòíèõ 
çì³í, à ñàìå – õâîðèé ïî÷èíàº ãðèìàñóâàòè, â³ä÷óâàº ïðîáëåìè ç 
æóâàííÿì ³ êîâòàííÿì. ×åðåç øâèäêèé ðóõ î÷åé ïîðóøóºòüñÿ 
ñîí. Ïðèºäíóþòüñÿ äî öüîãî ³ êîãí³òèâí³ ðîçëàäè, ïîã³ðøóºòüñÿ 
ïàì'ÿòü, åìîö³éíèé äåô³öèò, åãîöåíòðèçì, àãðåñ³ÿ, íàâ'ÿçëèâ³ 
³äå¿, çíà÷íå çíèæåííÿ ³íòåëåêòó13. Â³ä ìîìåíòó ïîÿâè ïåðøèõ 
ñèìïòîì³â òðèâàë³ñòü æèòòÿ ñêëàäàº 15-20 ðîê³â. Ñìåðòü 
íàñòóïàº âíàñë³äîê óñêëàäíåíü: óðàæåííÿ ñåðöÿ, çàïàëüíèõ 
ïðîöåñ³â ó ëåãåíÿõ òà ³íø³. Õâîðîáà ïåðåäàºòüñÿ â³ä áàòüê³â 
ä³òÿì. ², ÿêùî â ðîäèí³ õâîð³º ìàòè íà õâîðîáó Ãåíò³íãòîíà, òî 
ïàòîëîã³ÿ áóäå ó ¿¿ äî÷êè, àáî äî÷îê. À, ÿêùî õâîðèé áàòüêî – òî, 
öþ ïàòîëîã³þ óñïàäêóþòü ñèíè. Â³äòàê, ïðè íàÿâíîñò³ â ðîäèí³ 
îäíîãî õâîðîãî ³ç áàòüê³â íà õâîðîáó Ãåíò³íãòîíà, äèòèíà ìàº 
50,0% øàíñó îòðèìàòè öþ ïàòîëîã³þ. Äëÿ âåðèô³êàö³¿ õâîðîáè 
Ãåíò³íãòîíà ñë³ä ïðîâåñòè äîñë³äæåííÿ êðîâ³ íà ê³ëüê³ñòü 
ïîâòîð³â CAG ó êîæíîìó ÍÒÒ-àëåë³14. 

Íàçî-ïàëüïåáðàëüíèé ë³ïîìà-êîëîáîìà ñèíäðîì (VIII 
Nasopalpebral Lipoma-coloboma syndrome) º íàäçâè÷àéíî 
ð³äê³ñíèì àóòîñîìíî- äîì³íàíòíèì çàõâîðþâàííÿì ³ç ïîâíîþ 
ïåíåíòðàíòí³ñòþ, òîìó ä³òè õâîðèõ ìàþòü 50,0% ðèçèê îòðèìàòè 
êë³í³÷í³ îçíàêè çàõâîðþâàííÿ. Ôåíîòèï õâîðîãî: àíîìàëüí³ ðèñè 

                                                            
10 (Doglin E., 2018). 
11 (Nowogrodzki A., 2018). 
12 (Roos R. A., Roos R. A., 2010). 
13 (Bates G. P., 2002). 
14 (Myers R. H., 2004). 
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îáëè÷÷ÿ – óðîäæåí³ ë³ïîìè íà ä³ëÿíö³ íîñà, êîëîáîìè íà âåðõí³õ 
òà íèæí³õ ïîâ³êàõ, øèðîêèé ëîá, òåëåêàíòóñ (telecanthus), 
ã³ïîïëàç³ÿ íèæíüî¿ ùåëåïè. Ó 2013 ðîö³ â ïóáë³êàö³¿ 
ïðåäñòàâëåíà ³ñòîð³ÿ õâîðîáè ìåêñèêàíñüêîãî ïàö³ºíòà ç 
ñïîðàäè÷íèì âèïàäêîì çâ ö³ºþ ïàòîëîã³ºþ, ÿêà áóëà 
ï³äòâåðäæåíà êë³í³÷íèìè, ðàä³îëîã³÷íèìè òà ã³ñòîëîã³÷íèìè 
äîñë³äæåííÿìè ³ âïåðøå çàñòîñîâàíîþ 3D êîìï’þòåðíîþ 
òîìîãðàô³ºþ15.  

Çàçíà÷èìî ç öüîãî, ùî, â îñòàíí³ ðîêè, âñòàíîâëåí³ ãåíè, ÿê³ 
â³äïîâ³äàëüí³ çà ðîçâèòîê ïåâíèõ äîì³íàíòíèõ ìóòàö³é: òàê, 
çîêðåìà, ãåíè BRCA1 òà BRCA2, ùî àñîö³þþòüñÿ ç âèñîêèì 
ðèçèêîì ðàêó ãðóäíî¿ çàëîçè òà ÿº÷íèê³â16, ìóòàö³ÿ ãåíó MYBPC 
– âèêëèêàº ã³ïåðòðîô³÷íó êàðä³îì³îïàò³þ17. Ó çâ’ÿçêó ç òèì, ùî 
ö³ çàõâîðþâàííÿ ìàþòü äîñèòü ï³çíþ ìàí³ôåñòàö³þ, íå 
â³äáóâàºòüñÿ ïðèðîäíÿ ñåëåêö³ÿ ³ äåôåêòí³ ãåíè ïåðåäàþòüñÿ 
íàñòóïíèì ïîêîë³ííÿì.  

Ïðè àóòîñîìíî-ðåöåñèâíîìó òèï³ óñïàäêóâàííÿ áàòüêè 
õâîðîãî çà ôåíîòèïîì çäîðîâ³, àëå º ãåòåðîçèãîòíèìè íîñ³ÿìè 
ìóòàíòíîãî ãåíà, ÿêèé ïðîÿâëÿºòüñÿ ëèøå â ãîìîçèãîòíîìó ñòàí³, 
ïàòîëîã³÷íà îçíàêà ïðîñë³äêîâóºòüñÿ â ðîäîâîä³ ðîäèíè ïî 
«ãîðèçîíòàë³». Ïðèêëàäîì àóòîñîìíî-ðåöåñèâíîãî òèïó 
óñïàäêóâàííÿ º àãàìàãëîáóë³íåì³ÿ, ñåðïîâèäíî-êë³òèííà àíåì³ÿ, 
õâîðîáà Òåÿ-Ñàêñà, àëüá³í³çì, àëêàïòîíóð³ÿ, ôåí³ëêåòîíóð³ÿ, 
ìóêîâ³ñöèäîç ² òèïó. Íàé÷àñò³øå, ôåðìåíòíà íåäîñòàòí³ñòü ìàº 
ï³ä ñîáîþ àóòîñîìíî-ðåöåñèâíó îñíîâó, çà âèíÿòêîì 
ìóêîïîë³ñàõàðèäîçó Õàíòåðà ²² òèïó, ùî óñïàäêîâóºòüñÿ ÿê 
ðåöåñèâíà îçíàêà, ç÷åïëåíà ç Õ-õðîìîñîìîþ, ³ õâîðîáè Ôàáð³ — 
ðåöåñèâíà îçíàêà, ç÷åïëåíà ç Õ-õðîìîñîìîþ, àëå, äîñèòü ÷àñòî, 
ïðîÿâëÿºòüñÿ ó æ³íîê, ïðîòå, ó ëåãê³é ôîðì³. Ïðè öüîìó, ïðè 
êðîâíîìó ñïîð³äíåíí³ áàòüê³â çðîñòàº ³ìîâ³ðí³ñòü íàðîäæåííÿ 
õâîðî¿ äèòèíè  

Ìóêîïîë³ñàõàð³äîç óïåðøå áóâ îïèñàíèé, ÿê çàõâîðþâàííÿ, 
ó 1930 ðîö³ Äîðîò³ Õàíñ³í Àíäåðñåí (Dorothy Hansine Andersen). 
Ìóêîïîë³ñàõàðèäîç I òèïó – öå ð³äê³ñíå ñïàäêîâå ìåòàáîë³÷íå 
çàõâîðþâàííÿ, ÿêå, çã³äíî ç êëàñèô³êàö³ºþ, â³äíîñèòüñÿ äî 
ë³çîñîìíèõ õâîðîá íàêîïè÷åííÿ. Ïîðóøåííÿ ìåòàáîë³çìó, ïðè 

                                                            
15 (Chacon-Camacho O. F., Lopez-Martinez M. S., Vázquez J. et al., 2013). 
16 (Antoniou A. et al., 2003). 
17 (Carrier L., Mearini G., Stathopoulou K. et al., 2015). 
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ìóêîïîë³ñàõàðèäîç³ ² òèïó, ñïðè÷èíåíå íåäîñòàòí³ñòþ ë³çî-
ñîìàëüíîãî ôåðìåíòó àëüôà-L-³äóðîí³äàçè, ÿêèé íåîáõ³äíèé äëÿ 
êàòàáîë³çìó ãë³êîçàì³íîãë³êàí³â. Öåé ôåðìåíò êàòàë³çóº ã³äðîë³ç 
ê³íöåâîãî àëüôà-L-³äóðîíîâîãî çàëèøêó äåðìàòàíñóëüôàòó òà 
ãåïàðàíñóëüôàòó ó áàãàòüîõ òêàíèíàõ. Íàêîïè÷åííÿ öèõ 
íåðîçùåïëåíèõ ñóáñòðàò³â çàëåæèòü â³ä òèïó òêàíèíè òà 
øâèäêîñò³ ¿õ öèðêóëÿö³¿. Çîêðåìà, ó 1988 ðîö³ Ô. Êîëë³íñ, 
Ë. Ñ. Òñó³ òà Ä. Ð. Ð³îðäàí âñòàíîâèëè ó õâîðèõ ìóêîïîë³ñàõàðè-
äîçîì I òèïó íà 7-é õðîìîñîì³ ãåíîìó äåëåö³þ òðüîõ íóêëåîòèä³â, 
ùî é ïðèçâîäèëî äî âòðàòè ôåí³ëàëàí³íó â 508-³é ïîçèö³¿ 
ïðîòå¿íó. Ïðè÷èíîþ çàõâîðþâàííÿ ðîçãëÿäàºòüñÿ, ó ïåðøó ÷åðãó, 
ìóòàö³ÿ ãåíà òðàíñìåìáðàííîãî ðåãóëÿòîðà. Ó ïîäàëüøîìó, áóëî 
âñòàíîâëåíî á³ëüøå í³æ 1000 ð³çíèõ ìóòàö³é, ÿê³ îáóìîâëþþòü 
ðîçâèòîê ö³º¿ ïàòîëîã³¿, àëå, ïðèáëèçíî 70,0% âñ³õ âèïàäê³â â 
ªâðîï³ ïðèïàäàº ñàìå íà ìîëåêóëÿðíèé äåôåêò ΔF508. 

Ìóêîïîë³ñàõàð³äîç – öå àóòîñîìíî-ðåöåñèâíå çàõâîðþâàííÿ ç 
íàéá³ëüøîþ ëåòàëüí³ñòþ ñåðåä ãåíåòè÷íèõ çàõâîðþâàíü ó 
ïðåäñòàâíèê³â ïîïóëÿö³¿ ç á³ëîþ øê³ðîþ. Íàë³÷óºòüñÿ 27000 
âèïàäê³â çàõâîðþâàííÿ â ªâðîï³, 30000 âèïàäê³â – ó ÑØÀ, 3000 
âèïàäê³â – ó Êàíàä³18. Â Óêðà¿í³, íà ìîìåíò ðîçðîáêè 
óí³ô³êîâàíîãî êë³í³÷íîãî ïðîòîêîëó, ìóêîïîë³ñàõàðèäîç ²² òèïó 
(ÌÏÑ ²² òèïó) áóëî ä³àãíîñòîâàíî ó 23-õ ïàö³ºíò³â â³êîì äî 18 
ðîê³â ³, ñåðåä íèõ – îäíà ä³â÷èíêà, ùî ïîÿñíþºòüñÿ ôåíîìåíîì 
«ìàí³ôåñòíîãî íîñ³éñòâà». Ìóêîïîë³ñàõàðèäîç I òèïó – 
õàðàêòåðèçóºòüñÿ õðîí³÷íèì ïðîãðåñóþ÷èì ïåðåá³ãîì. Ïàö³ºíòè 
ïîä³ëÿþòüñÿ íà òðè ï³äãðóïè (ôåíîòèïè), â³äïîâ³äíî äî êë³í³÷íèõ 
ñèíäðîì³â – Ãóðëåð, Ãóðëåð-Øåéº òà Øåéº, ÿê³ íå ìîæíà 
ðîçð³çíèòè çà äîïîìîãîþ çâè÷àéíèõ ä³àãíîñòè÷íèõ ïðîöåäóð, 
îñê³ëüêè, ó âñ³õ ïàö³ºíò³â ñïîñòåð³ãàºòüñÿ íåäîñòàòíÿ àêòèâí³ñòü 
àëüôà-L-³äóðîí³äàçè ³ âèä³ëåííÿ íàäì³ðíî¿ ê³ëüêîñò³ 
ãåïàðàíñóëüôàòó òà äåðìàòàíñóëüôàòó. Êë³í³÷í³ ïðîÿâè ö³º¿ 
ïàòîëîã³¿ âèÿâëÿþòüñÿ âæå íà ïåðøîìó ðîö³ æèòòÿ äèòèíè ÿê òî: 
âîäÿíêà ÿº÷îê. ã³äðîöåôàë³ÿ, íà äðóãîìó ðîö³ æèòòÿ – ïàõîâà òà 
ïóïêîâà êèëè, ã³ïåðòðîô³ÿ ìèãäàëèí, ãåïàòîñïëåíîìåãàë³ÿ, 
ê³ôîç, çàòðèìêà ðîñòó19. Ôåíîòèï ïàö³ºíò³â âèçíà÷àºòüñÿ íà 
îñíîâ³ ñèìïòîì³â òà ¿õ òÿæêîñò³: ìíîæèíí³ äèçîñòîçè, 
                                                            
18 (Óí³ô³êîâàíèé êë³í³÷íèé ïðîòîêîë ïåðâèííî¿. Âòîðèííî¿ (ñïåö³àë³çîâàíî¿) òà 

òðåòèííî¿ (âèñîêîñïåö³àë³çîâàíî¿) ìåäè÷íî¿ äîïîìîãè ìóêîïîë³ñàõàð³äîç ²² 
òèïó. Íàêàç Ì³í³ñòåðñòâà îõîðîíè çäîðîâ’ÿ Óêðà¿íè â³ä 23 ëþòîãî 2015 ðîêó 
çà ¹ 90). 

19 (Lagler F. D., 2019). 
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íåïðîïîðö³éíà ñòàòóðà, êîðîòê³ ïàëüö³ íà ðóêàõ òà ñòîïàõ, 
îáìåæåíà ðóõëèâ³ñòü ñóãëîá³â, êîðîòêà øèÿ, õàðàêòåðí³ ãðóá³ 
ðèñè îáëè÷÷ÿ, æîðñòêå âîëîññÿ íà ãîëîâ³, ïîìóòí³ííÿ ðîã³âêè, 
ãëàóêîìà, ìàêðîãëîñ³ÿ, îòèòè, âòðàòà ñëóõó, êàðä³îì³îïàò³ÿ, 
êëàïàíí³ äåôåêòè ñåðöÿ, ïîðóøåííÿ ðèòìó ñåðöÿ, çàïàëåííÿ 
ëåãåíü, áåçïë³ääÿ, çíèæåííÿ êîãí³òèâíî¿ ôóíêö³¿. Ïðè öüîìó 
çàõâîðþâàíí³ â³äáóâàºòüñÿ óðàæåííÿ ï³äøëóíêîâî¿ çàëîçè, 
ïå÷³íêè, íèðîê ³ ê³øê³âíèêà òîùî.  

Ñåðïîâèäíî-êë³òèííà àíåì³ÿ àáî äðåïàíîöèòîç - ñïàäêîâà 
ãåìîãëîá³íîïàò³ÿ, ïðè ÿê³é ìàº ì³ñöå ïîðóøåííÿ óòâîðåííÿ 
ãåìîãëîá³íó, ùî óñïàäêîâóºòüñÿ çà àóòîñîìíî-ðåöåñèâíèì òèïîì 
(ç íàä-äîì³íóâàííÿì). Ó íîñ³¿â, îñ³á ãåòåðîçèãîòíèõ ïî ãåíó 
ñåðïîâèäíî-êë³òèííî¿ àíåì³¿, â åðèòðîöèòàõ ïðèñóòí³ìè º 
ãåìîãëîá³í S ³ ãåìîãëîá³í A, ïðèáëèçíî, ó ð³âíèõ ê³ëüêîñòÿõ. Ïðè 
öüîìó, ó íîðìàëüíèõ óìîâàõ, ó íîñ³¿â ñèìïòîìè, ìàéæå í³êîëè, 
íå ðîçâèâàþòüñÿ, ñåðïîâèäí³ åðèòðîöèòè âèÿâëÿþòüñÿ âèïàäêîâî 
ïðè ëàáîðàòîðíîìó àíàë³ç³ êðîâ³. Ñèìïòîìè ó íîñ³¿â ìîæóòü 
ç'ÿâèòèñÿ ïðè ã³ïîêñ³¿ (íàïðèêëàä, ó âèñîêèõ ãîðàõ) ÷è âàæê³é 
äåã³äðàòàö³¿ îðãàí³çìó. Ó ãîìîçèãîò, ïî ãåíó ñåðïîâèäíî- 
êë³òèííî¿ àíåì³¿, ó êðîâ³ ì³ñòÿòüñÿ ëèøå ïàòîëîã³÷íèé 
ãåìîãëîá³í S ³ åðèòðîöèòè, ÿê³ ì³ñòÿòü ãåìîãëîá³í S, ï³ä 
ì³êðîñêîïîì ìàþòü õàðàêòåðíó ñåðïîâèäíó ôîðìó (ôîðìó ñåðïà), 
çà ùî öÿ ãåìîãëîá³íîïàò³ÿ ³ îòðèìàëà ñâîþ íàçâó. Çàçíà÷èìî ³ 
ïðî òå, ùî ñåðïîâèäíî-êë³òèííà àíåì³ÿ ïîøèðåíà â ðåã³îíàõ 
ñâ³òó, åíäåì³÷íèõ ïî ìàëÿð³¿, ïðè÷îìó, õâîð³ ç ñåðïîâèäíî- 
êë³òèííîþ àíåì³ºþ ìàþòü ï³äâèùåíó âðîäæåíó ñò³éê³ñòü äî 
çàðàæåííÿ ð³çíèìè øòàìàìè ìàëÿð³éíîãî ïëàçìîä³þ. Ñåðïîâèäí³ 
åðèòðîöèòè õâîðèõ íå ï³ääàþòüñÿ çàðàæåííþ ìàëÿð³éíèì 
ïëàçìîä³ºì òàêîæ ³ â ïðîá³ðö³20. 

²ñíóþòü ð³çíèé ã³ïîòåçè ñòîñîâíî ìîëåêóëÿðíèõ ïîä³é, ÿê³ 
âçàºìîä³þòü ì³æ ñòðóêòóðîþ ãåìîãëîá³íó S òà óòâîðåííÿì 
ñåðïîâèäíèõ åðèòðîöèò³â. Ââàæàºòüñÿ, ùî â ïðîöåñ³ ìóòàö³¿ 
â³äáóâàþòüñÿ çì³íè ïåâíî¿ àì³íîêèñëîòè â ñïåöèô³÷íîìó ñàéò³ 
ãåíà ãëîá³íó. Óòâîðþºòüñÿ àíîìàëüíèé ïðîòå¿í ãåìîãëîá³í, 
åðèòðîöèòè íàáóâàþòü ñåðïîâèäíî¿ ôîðìè, âòðà÷àþòü 
åëàñòè÷í³ñòü òà ñòàþòü ðèã³äíèìè, âîëîä³þòü çíèæåíîþ 
ñò³éê³ñòþ, ïðèëèïàþòü îäèí äî îäíîãî, âèêëèêàþòü îáñòðóêö³þ 

                                                            
20 (Allison A. C., 2009). 
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êðîâîòîêó â êàï³ëÿðàõ, òà çíèæóþòü êèñåíü-òðàíñïîðòóþ÷ó 
çäàòí³ñòü êðîâ³, ùî ³ ïðèçâîäèòü äî ëîêàëüíî¿ ã³ïîêñ³¿ òêàíèí21.  

Ç÷åïëåí³ ç Õ-õðîìîñîìîþ ñïàäêîâ³ õâîðîáè îáóìîâëåí³ 
ìóòàö³ºþ ãåíà, ÿêèé ðîçòàøîâàíî íà Õ-õðîìîñîì³, âíàñë³äîê 
÷îãî, îñîáè ÷îëîâ³÷î¿ ñòàò³ óñïàäêîâóþòü ïàòîëîã³÷íèé ñòàí, à 
îñîáè æ³íî÷î¿ ñòàò³ – ôåíîòèïè÷íî çäîðîâ³, àëå, º íîñ³ÿìè 
ìóòàíòíîãî ãåíà. Õâîðîáà âèÿâëÿºòüñÿ ó ñèí³â ñåñòåð õâîðîãî ÷è 
ó éîãî äâîþð³äíèõ áðàò³â ïî ìàòåðèíñüê³é ë³í³¿ (ãåìîô³ë³ÿ À òà 
Â, ï³ãìåíòíèé ðåòèí³ò, êîëüîðîâà ñë³ïîòà, ôîñôàò-ä³àáåò òîùî). 

Òàê, çîêðåìà, ãåìîô³ë³ÿ À, Â òà ãåìîô³ë³ÿ Ñ – öå ç÷åïëåí³ ç 
Õ-õðîìîñîìîþ ðåöåñèâí³ ñïàäêîâ³ ïîðóøåííÿ çãîðòàííÿ êðîâ³. 
Ãåìîô³ë³ÿ À, ãåìîô³ë³ÿ Â çóìîâëåí³ äåô³öèòîì FVIII i FIX 
ôàêòîð³â êîàãóëÿö³¿ êðîâ³. Ñë³ä â³äçíà÷èòè, ùî ñïàäêîâà 
ïàòîëîã³ÿ â ïîïóëÿö³¿ ð³äêî çóñòð³÷àºòüñÿ, ðàçîì ³ç òèì, ñàìå ö³ 
õâîðîáè – º îñíîâíîþ êàòåãîð³ºþ íîâî¿ ìåäè÷íî¿ íîìåíêëàòóðè, 
ÿêà îòðèìàëà íàçâó «îðôàíí³ õâîðîáè». Äî ö³º¿ ïàòîëîã³¿ 
â³äíîñÿòü õâîðîáè, ÿê³ ðåºñòðóþòüñÿ ç ÷àñòîòîþ ìåíø í³æ 5 
õâîðèõ íà 10000 íàñåëåííÿ, ñåðåä õâîðèõ – ïåðåâàæàþòü ä³òè22. 
Ñàìå ãåìîô³ë³þ – ³ â³äíîñÿòü äî îðôàííèõ õâîðîá â³äïîâ³äíî äî 
íèçüêî¿ ÷àñòîòè ¿¿ ðîçïîâñþäæåíîñò³23. Ðîçïîâñþäæåí³ñòü 
ãåìîô³ë³¿, ó á³ëüøîñò³ ºâðîïåéñüêèõ êðà¿í, ñòàíîâèòü 13-18 
âèïàäê³â íà 100000 ÷îëîâ³÷îãî íàñåëåííÿ, àáî, çà äàíèìè ÂÎÎÇ 
òà Âñåñâ³òíüî¿ Ôåäåðàö³¿ Ãåìîô³ë³¿, ñòàíîâèòü: 1:10000 
íîâîíàðîäæåíèõ õëîï÷èê³â (ãåìîô³ë³ÿ À) òà 1:50000 
(ãåìîô³ë³ÿ Â). Çàãàëîì, ó âñüîìó ñâ³ò³ – íàðàõîâóºòüñÿ á³ëüø í³æ 
350000 õâîðèõ íà ãåìîô³ë³þ24. Ñë³ä çâàæàòè íà òå, ùî 
ãåìîô³ë³ÿ À, Â îáóìîâëåíà ÷àñòêîâîþ àáî ïîâíîþ â³äñóòí³ñòþ 
ôàêòîðó êîàãóëÿö³¿ VIII (FVIII), ÿêèé ïåðâèííî ñèíòåçóºòüñÿ 
ïå÷³íêîþ òà ³íøèìè îðãàíàìè, ñåëåç³íêîþ, ³, â³äïîâ³äíî, ôàêòîðó 
êîàãóëÿö³¿ IX (FIX ). Ãåí ôàêòîðó êîàãóëÿö³¿ VIII ðîçòàøîâàíî íà 
Õ-õðîìîñîì³, òàêèì ÷èíîì ãåìîô³ë³ÿ â³äíîñèòüñÿ äî Õ-ç÷åïëåíèõ 
ñïàäêîâèõ õâîðîá25. Òàê, çîêðåìà, íà ãåìîô³ë³þ À ïðèïàäàº 80,0-
85,0% âñ³õ õâîðèõ íà ãåìîô³ë³ºþ, ÿêà ðåºñòðóºòüñÿ, ïðèáëèçíî, 
ó îäíîãî ³ç 5000 íîâîíàðîäæåíèõ õëîï÷èê³â26. Çàñâ³ä÷èìî ³ ïðî 
                                                            
21 (Gammon Ê., 2014). 
22 (Seltene Erkrankungen – ein Uberblick., 2019). 
23 (DiMichele D., 2007). 
24 (Óí³ô³êîâàíèé êë³í³÷íèé ïðîòîêîë åêñòðåíî¿, ïåðâèííî¿, âòîðèííî¿ 

(ñïåö³àë³çîâàíî¿, òðåòèííî¿ (âèñîêîñïåö³àë³çîâàíî¿) ìåäè÷íî¿ äîïîìîãè ä³òÿì, 
õâîðèì íà ãåìîô³ë³þ À, ãåìîô³ë³þ Â, õâîðîáó Â³ëåáðàíäó (2013). 

25 (Goodeve A. C., 2015). 
26 (Zwiauer K. Update zu Hamophilie A and B., 2019). 
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òå, ùî âñ³ ä³òè õâîðîãî æ³íî÷î¿ ñòàò³ º îáë³ãàòíèìè íîñ³ÿìè 
ìóòàíòíîãî ãåíà ³ ñåñòðè ìàþòü òàêîæ 50,0% øàíñó áóòè 
íîñ³ÿìè. À, ñèí õâîðîãî ìàº 50,0% øàíñó îòðèìàòè 
çàõâîðþâàííÿ, äî÷êè ìàþòü æå 50,0% øàíñ áóòè íîñ³ÿìè 
õâîðîáè. Ðàçîì ³ç òèì, ³ñíóº é òàêèé ôàêò: ó 33,0% õâîðèõ íå 
âñòàíîâëåíî ñ³ìåéíîãî àíàìíåçó çàõâîðþâàííÿ. Ôàêòîðè VIII òà 
IX – âàæëèâ³ ïðîòå¿íè êîàãóëÿö³¿, ÿê³ íåîáõ³äí³ äëÿ ãåíåðàö³¿ 
òðîìá³íó ³ óòâîðåííÿ çãóñòêó êðîâ³, à çà ¿õ â³äñóòíîñò³ çíà÷íî 
ïîã³ðøóþòüñÿ ïðîöåñè çãîðòàííÿ.  

Ãåìîô³ë³ÿ Â (Christmas disease, äåôö³ò ôàêòîðó çãîðòàííÿ IX) 
õàðàêòåðèçóºòüñÿ íàñòóïíèìè êë³í³÷íèìè ïðîÿâàìè: íåî-
íàòàëüíà öåôàëîãåìàòîìà, ï³äøê³ðí³ ãåìàòîìè àáî ì’ÿçîâ³ 
ãåìàòîìè çà â³äñóòíîñò³ ïîïåðåäíüî¿ òðàâìè, òðèâàëà êðîâîòå÷à 
ï³ñëÿ åêñòðàêö³¿ çóá³â àáî ïîøêîäæåííÿ ó ïîðîæíèí³ ðîòà, 
òðèâàëà êðîâîòå÷à òà çàãîºííÿ ðàíè ï³ñëÿ îïåðàö³¿ àáî òðàâìè, 
çíà÷í³ á³ëàòåðàëüí³ íîñîâ³ êðîâîòå÷³, ãåìàðòîçè ï³ñëÿ íåçíà÷íî¿ 
òðàâìè àáî, íàâ³òü, ïðè ¿¿ â³äñóòíîñò³, ãåìàòóð³ÿ. Ó îñ³á æ³íî÷î¿ 
ñòàò³, òàê çâàíèõ ñèìïòîìàòè÷íèõ íîñ³¿â, ìîæëèâ³ çíà÷í³ 
êðîâîòå÷³ ïðè ìåíñòðóàö³¿, îñîáëèâî, â ïåð³îä ìåíàðõå27.  

Çàçíà÷èìî, ùî ÷àñòîòà åï³çîä³â ãåìîðàã³÷íèõ ïðîÿâ³â òà â³ê 
âñòàíîâëåííÿ ä³àãíîçó çàëåæàòü â³ä ð³âíÿ àêòèâíîñò³ ôàêòîðó 
çãîðòàííÿ IX. Ó õâîðèõ ³ç òÿæêîþ ôîðìîþ ãåìîô³ë³¿ Â 
(àêòèâí³ñòü ôàêòîðó çãîðòàííÿ IX <1,0%) – ñïîíòàíí³ ì’ÿçîâ³ 
êðîâîòå÷³ àáî â ïîðîæíèíó ñóãëîáà º íàéá³ëüø âàæëèâèìè òà 
õàðàêòåðíèìè êë³í³÷íèìè ïðîÿâàìè. Ãåìîðàã³÷í³ åï³çîäè 
ïîâòîðþþòüñÿ â³ä äâîõ äî ï’ÿòè ðàç³â íà ì³ñÿöü. Ä³àãíîç 
âñòàíîâëþºòüñÿ â ïåðø³ ðîêè æèòòÿ õâîðîãî, áåç 
ïðîô³ëàêòè÷íîãî ë³êóâàííÿ. Ïðè ïîì³ðíîìó ïåðåá³ãó (àêòèâí³ñòü 
ôàêòîðó çãîðòàííÿ IX 1,0-5,0%) - ñïîíòàíí³ êðîâîòå÷³ âèíèêàþòü 
ïðè â³äíîñíî ëåãêèõ òðàâìàõ, à õâîðîáà ä³àãíîñòóºòüñÿ â â³ö³ 5-7 
ðîê³â. ×àñòîòà åï³çîä³â ãåìîðàã³é êîëèâàºòüñÿ â³ä îäíîãî ðàçó íà 
ì³ñÿöü àáî îäíîãî ðàçó íà ð³ê.  

Òàê, ïðè ëåãê³é ôîðì³ ãåìîô³ë³¿ (àêòèâí³ñòü ôàêòîðó 
çãîðòàííÿ IX 5,0-40,0%) íå â³äáóâàºòüñÿ ñïîíòàííèõ êðîâîòå÷, 
àëå, çíà÷íà êðîâîâòðàòà ñïîñòåð³ãàºòüñÿ ï³ñëÿ îïåðàòèâíèõ 
óòðó÷àííÿõ àáî åêñòðàêö³¿ çóá³â â óìîâàõ â³äñóòíîñò³ 
ïåðåäîïåðàö³éíî¿ ï³äãîòîâêè. Öå çàõâîðþâàííÿ, çàçâè÷àé, 
ä³àãíîñòóºòüñÿ á³ëüøå ó ï³çíüîìó â³ö³ çà óìîâè íàÿâíîñò³ 
ôàêòîð³â ðèçèêó. Ó áàãàòüîõ ïàö³ºíò³â ³ç ãåìîô³ë³ºþ Â 

                                                            
27 (Konkle B. K., Huston H., Fletcher S. N., 2017). 
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ãåìîðàã³÷íèé ñèíäðîì ÷àñò³øå ñïîñòåð³ãàºòüñÿ â äèòÿ÷îìó àáî 
ïóáåðòàòíîìó â³ö³, í³æ ó äîðîñëèõ. Ïðè ëàáîðàòîðíîìó 
äîñë³äæåíí³ õâîðèõ âèÿâëÿºòüñÿ æ íîðìàëüíà ê³ëüê³ñòü 
òðîìáîöèò³â, íîðìàëüíèé ïðîòðîá³íîâèé ÷àñ, ïîäîâæåííÿ 
÷àñòêîâîãî òðîìáîïëàñòèíîâîãî ÷àñó ïðè òÿæêîìó òà ïîì³ðíîìó 
ïåðåá³ãó ãåìîô³ë³¿. Ìîëåêóëÿðíå òåñòóâàííÿ ãåìîô³ë³¿ Â 
âêëþ÷àº: òåñòóâàííÿ îäíîãî ãåíó F9, ìóëüò³ãåííó ïàíåëü, á³ëüø 
äåòàëüíå ãåíîì-òåñòóâàííÿ ç âèêîðèñòàííÿì åêçîìíîãî òà 
ãåíîìíîãî ñåêâåíóâàííÿ.  

Ãåìîô³ë³ÿ Ñ âèíèêàº ó õâîðèõ ³ç ìóòàö³ºþ ãåíà ôàêòîðó XI 
(ñèíäðîì Ðîçåíòàëÿ). Ïðîÿâè ãåìîô³ë³¿ êëàñèô³êóþòüñÿ 
â³äïîâ³äíî äî ð³âíÿ ðåçèäóàëüíîãî åíäîãåííîãî ôàêòîðó òà 
ðîçïîä³ëÿþòüñÿ íà òÿæê³ (<1 IU/dl), ñåðåäí³ (1–5 IU/dl) òà 
ïîì³ðí³ (5–40 IU/dl) ôîðìè. Ãåìîðàã³÷íèé ôåíîòèï êîðåëþº ç 
ð³âíåì ôàêòîðó. Ó ö³ëîìó, áåç â³äïîâ³äíîãî ë³êóâàííÿ, ó 
ïàö³ºíò³â ³ç òÿæêèì ïåðåá³ãîì ãåìîô³ë³¿ ðîçâèâàºòüñÿ âèðàæåíà 
àðòðîïàò³ÿ28. 

²õò³îç, àáî òåðàòîìà äèôóçíà — öå ãðóïà ç÷åïëåíèõ ³ç Õ-
õðîìîñîìîþ ñïàäêîâèõ çàõâîðþâàíü øê³ðè, ÿêà 
õàðàêòåðèçóºòüñÿ ïîðóøåííÿìè çðîãîâ³ííÿ. Ïðè÷èíà ³õò³îçó 
ïîëÿãàº â ìóòàö³¿ àáî ïîðóøåííÿ åêñïðåñ³¿ ãåí³â, ÿê³ êîäóþòü 
ð³çí³ ôîðìè êåðàòèíó. Ïðè Õ-çöåïëåíîìó ³õò³îç³ ñïîñòåð³ãàºòüñÿ 
íåäîñòàòí³ñòü ñòåðîëñóëüôàòàçè, ùî ïðèçâîäèòü äî óòâîðåííÿ íà 
øê³ð³ ëóñî÷îê, ÿê³ íàãàäóþòü ðèá'ÿ÷ó ëóñêó, òîìó, é íàçâà 
õâîðîáè ïîõîäèòü â³ä äàâíüîãðåöüêî¿ ἰχθύς (²õò³ñ), ùî îçíà÷àº – 
ðèáà29. 

Ì³òîõîíäð³àëüí³ ãåíåòè÷í³ õâîðîáè º íàéñêëàäí³øèìè. 
Ì³òîõîíäð³àëüíà ÄÍÊ çíàõîäèòüñÿ â ì³òîõîíäð³ÿõ — îðãàíåëàõ, 
íåîáõ³äíèõ äëÿ êë³òèííîãî äèõàííÿ. Ìóòàö³¿ â ì³òîõîíäð³àëüíî¿ 
ÄÍÊ òàêîæ ìîæóòü âèêëèêàòè íåáàæàí³ â³äõèëåííÿ. 
Ì³òîõîíäð³àëüí³ ãåíåòè÷í³ õâîðîáè âèêëèêàþòü ïñèõ³÷í³ òà 
ì’ÿçîâ³ ðîçëàäè. Ïðèêëàäè òàêèõ õâîðîá: ñèíäðîì Ê³ðíñà-Ñåéðà, 
ñèíäðîì Ï³ðñîíà, ì³îêëîíàëüíà åï³ëåïñ³ÿ. 

Õðîìîñîìí³ ñïàäêîâ³ õâîðîáè. Õðîìîñîìè çíàõîäÿòüñÿ â ÿäð³ 
êë³òèíè, öå ìàêðîìîëåêóëà ÄÍÊ, ùî ñêëàäàºòüñÿ ç ãåí³â. 
Åò³îëîã³÷íèìè ÷èííèêàìè õðîìîñîìíî¿ ïàòîëîã³¿ º âñ³ âèäè 
õðîìîñîìíèõ ìóòàö³é ³ äåÿê³ ãåíîìí³ ìóòàö³¿, ÿê³ ïðèçâîäÿòü äî 
â³äõèëåííÿ â ñòðóêòóð³ òà ê³ëüêîñò³ õðîìîñîì, â³äñóòíîñò³ 

                                                            
28 (Balkaransingh P., Young G., 2018). 
29 (Okulicz JF., Schwartz R. A., 2003). 
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õðîìîñîìè àáî ¿¿ ôðàãìåíòó. Ôîðìè õðîìîñîìíî¿ ïàòîëîã³¿ 
âèçíà÷àþòüñÿ òèïîì õðîìîñîìíî¿ àáî ãåíîìíî¿ ìóòàö³¿, à òàêîæ 
³íäèâ³äóàëüí³ñòþ õðîìîñîì. Ó ëþäèíè âèÿâëåíî òðè òèïè 
ãåíîìíèõ ìóòàö³é: òåòðàïëî³ä³ÿ, òðèïëî³ä³ÿ ³ àíåóïëî¿ä³ÿ. Äëÿ 
âèçíà÷åííÿ åò³îëîã³¿ òà ïàòîãåíåçó õðîìîñîìíî¿ ïàòîëîã³¿ 
íåîáõ³äíî âðàõîâóâàòè ñòðóêòóðó, ùî â³äïîâ³äàº çà ïàòîëîã³÷íèé 
ïðîöåñ – õðîìîñîìà, ñåãìåíò, ä³ëÿíêà, ³ õðîìîñîìíó ïåðåáóäîâó 
(àáåðàö³¿) – äåëåö³ÿ, ³íâåðñ³ÿ, òðàíñëîêàö³ÿ, äóïë³êàö³ÿ, 
ê³ëüê³ñí³ çì³íè õðîìîñîì, ÿê³ ñóïðîâîäæóþòüñÿ íàäëèøêîì àáî 
íåñòà÷åþ ãåíåòè÷íîãî ìàòåð³àëó. Ãåíí³ ìóòàö³¿ ïåðåäàþòüñÿ ³ç 
ïîêîë³ííÿ äî ïîêîë³ííÿ áåç çì³í, òîä³ ÿê á³ëüø³ñòü õðîìîñîìíèõ 
õâîðîá, ñåðåä ÿêèõ ìîæíà â³äçíà÷èòè ò³, ùî âèíèêàþòü âíàñë³äîê 
ïîðóøåííÿ ê³ëüêîñò³ õðîìîñîì (àíåóïëî¿ä³ÿ), íå ñõèëüí³ äî 
óñïàäêóâàííÿ. Òàê³ ôîðìè, ÿê ³íâåðñ³ÿ, òðàíñëîêàö³¿ – 
óñïàäêîâóþòüñÿ ç äîäàòêîâèìè ïåðåêîìá³íàö³ÿìè. 

Ïðè÷èíîþ àíåóïëî¿ä³¿ º íåðîçõîäæåííÿ õðîìîñîì ïðè ïîä³ë³ 
êë³òèíè. Ìîíîñåì³¿, çà áóäü- ÿêîþ àóòîñîìîþ, ç æèòòÿì 
íåñóì³ñí³. Ñóì³ñíèìè ç æèòòÿì º ò³ëüêè çì³íè ê³ëüêîñò³ 
õðîìîñîì òàê³ ÿê ìîíîñåì³ÿ òà òðèñîì³ÿ. Ïðèêëàäîì õðîìîñîìíî¿ 
àíîìàë³¿ – º ñèíäðîì Äàóíà àáî òðèñîì³ÿ çà 21-þ õðîìîñîìîþ. Ó 
õâîðèõ çà ö³ºþ ïàòîëîã³ºþ º òðåòÿ êîï³ÿ õðîìîñîìè 21, íà â³äì³íó 
â³ä êàð³îòèïó çäîðîâî¿ ëþäèíè, ÿêèé õàðàêòåðèçóºòüñÿ äëÿ 
æ³íîê XX òà XY – äëÿ ÷îëîâ³ê³â. Â îñíîâ³ ñèíäðîìó 
Êëàéíôåëüòåðà ëåæèòü êàð³îòèï 47, ÕÕY (÷îëîâ³ê ³ç äâîìà 
õðîìîñîìàìè). Ïðè ñèíäðîì³ Øåðåøåâñüêîãî Òåðíåðà – êàð³îòèï 
âèãëÿäàº ÿê XO30. Õðîìîñîìí³ çàõâîðþâàííÿ ìàþòü îäíîòèïí³ 
êë³í³÷í³ ïðîÿâè: ìíîæèíí³ óðàæåííÿ, ÷åðåïíî-ëèöåâ³ äèçìîðô³¿, 
âàäè ðîçâèòêó âíóòð³øí³õ îðãàí³â, ïîðóøåííÿ ôóíêö³é 
âàæëèâèõ ñèñòåì îðãàí³çìó – ³ìóííî¿, åíäîêðèííî¿ òà ³íøèõ. ßê 
ïðàâèëî, õàðàêòåðíèìè ñèìïòîìàìè º ïîðóøåííÿ ³íòåëåêòó òà 
ïîâåä³íêè, ïñèõ³÷í³ ðîçëàäè. Ìíîæèíí³ âàäè ðîçâèòêó 
ôîðìóþòüñÿ â ðàííüîìó åìáð³îãåíåç³, óïîâ³ëüíþºòüñÿ 
âíóòð³øíüîóòðîáíèé òà ïîñòíàòàëüíèé ðîçâèòîê. 

Ìóëüòèôàêòîðí³ çàõâîðþâàííÿ âèíèêàþòü âíàñë³äîê 
âàð³àö³¿ îêðåìèõ ãåí³â, â³äïîâ³äíèõ çà ñïàäêîâî äåòåðì³íîâàí³ 
îñîáëèâîñò³ îáì³íó ðå÷îâèí â îðãàí³çì³, ùî é îòðèìàëî íàçâó 
ñïàäêîâà ñõèëüí³ñòü, àëå, ïðîÿâ åêñïðåñ³¿ öèõ ãåí³â â³äáóâàºòüñÿ 
ëèøå ïðè ïåâíèõ ïðîâîêóþ÷èõ ôàêòîðàõ ñåðåäîâèùà. 
Âñòàíîâëåíî ³ âèçíàíî çíà÷íó ðîëü ãåíåòè÷íèõ ôàêòîð³â â 

                                                            
30 (Ayala F. J., 2015). 
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ìåäèöèí³, îáóìîâëåíó òèì, ùî á³îëîã³÷íèé ïðîöåñ, òàêèé ÿê 
ôîðìóâàííÿ õâîðîá, çàëó÷àº äèíàì³÷íó òà ³íòåðàêòèâíó ñèñòåìó 
ìîëåêóëÿðíèõ ïîä³é íà ð³âí³ ãåíåòèêè, åï³ãåíåòèêè, ìÐÍÊ, 
òðàíñêðèïòèîì³êè òà ìåòàáîëîì³êè ó âçàºìîä³¿ ç ôàêòîðàìè 
ñåðåäîâèùà. Òàêèì ÷èíîì, ìóëüòèôàêòîðí³ çàõâîðþâàííÿ ìàþòü 
áàãàòî ïðè÷èííó åò³îëîã³þ, îñê³ëüêè, ïðîÿâëÿþòü ñåáå â óìîâàõ 
âçàºìîä³¿ ïåâíèõ äåôåêò³â ãåííèõ ëîêóñ³â ³ç íåñïðèÿòëèâèìè 
çîâí³øí³ìè ôàêòîðàìè, ôîðìóþ÷è ôóíäàìåíò äëÿ ïàòîëîã³÷íî¿ 
òðàíñôîðìàö³¿ â êë³í³÷í³ ïðîÿâè.  

Íàðàç³, ³ñíóº áåçë³÷ çàõâîðþâàíü ìóëüòèôàêòîðíî¿ ïðèðîäè, 
ÿê³ â³äíîñÿòüñÿ äî ð³çíèõ ãàëóçåé ìåäèöèíè: âíóòð³øí³ õâîðîáè 
(âèðàçêîâà õâîðîáà, áðîíõ³àëüíà àñòìà, àòîï³÷íèé áðîíõ³ò òà 
³íø³), äåðìàòîëîã³ÿ (ïñîð³àç, àòîï³÷íèé äåðìàòèò òà ³íø³), 
åíäîêðèíîëîã³ÿ (öóêðîâèé ä³àáåò, ïàòîëîã³ÿ ùèòîâèäíî¿ çàëîçè 
òà ³íø³), îíêîëîã³ÿ, ïñèõ³àòð³ÿ (øèçîôðåí³ÿ, õâîðîáà 
Àëüöåéãåìåðà òà ³íø³). Äîñèòü ñêëàäíà ñèòóàö³ÿ ñêëàäàºòüñÿ ç 
êàðä³àëüíîþ ïàòîëîã³ºþ, îñê³ëüêè, ó áàãàòüîõ âèïàäêàõ ìîæíà 
ïðîñë³äêóâàòè àãðåãàö³þ ñåðöåâî-ñóäèííèõ çàõâîðþâàííÿõ ó 
ïåâíèõ ðîäèíàõ. Öåé àñïåêò º àêòóàëüíèì äëÿ ã³ïåðòîí³÷íî¿ 
õâîðîáè; àòåðîñêëåðîçó ÿê ìîðôîëîã³÷íî¿ îñíîâè óðàæåííÿ 
êîðîíàðíèõ, ìîçêîâèõ, ïåðèôåðè÷íèõ ñóäèí; äèëàòàö³éíî¿, 
ã³ïåðòðîô³÷íî¿, ðåñòðèêòèâíî¿ êàðä³îì³îïàòè³¿; ñ³ìåéíî¿ 
õîëåñòåðèíåì³¿; ñèíäðîìó Áðóãàäà; ïîäîâæåíîãî Q-T ³íòåðâàëó, ³, 
â³äïîâ³äíî, äëÿ äåÿêèõ âèä³â àðèòì³é, àðèòìîãåííî¿ 
êàðä³îì³îïàò³¿ òà ³íøèõ31.  

Ïåðåë³ê õâîðîá ³ç ìóëüòèôàêòîðíîþ ïðèðîäîþ óñïàäêóâàííÿ 
º äîñòàòíüî øèðîêèì, ðàçîì ³ç òèì, ó öèõ âèïàäêàõ ñêëàäíèì º 
â³äîêðåìëåííÿ òà àíàë³ç ãåíåòè÷íî¿ êîìïîíåíòè ³ çîâí³øí³õ 
ôàêòîð³â, ÿê³ çàïóñêàþòü ïàòîëîã³÷íèé êàñêàä õâîðîáè32. Ñë³ä 
âèçíàòè, ùî â÷åí³-ãåíåòèêè äîñÿãëè ñóòòºâîãî ïðîãðåñó ó öüîìó 
íàïðÿì³ ðîçâ’ÿçàííÿ ïðîáëåìàòèêè, ÿêà õàðàêòåðèçóºòüñÿ 
³äåíòèô³êàö³ºþ ìîëåêóëÿðíèõ ïàòòåðí³â, â³äïîâ³äíèõ çà 
ìàí³ôåñòàö³¿ ôåíîòèïó ïðè êîæí³é êîíêðåòí³é ïàòîëîã³¿. 

Ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷íèé ï³äõ³ä òà òåõíîëîã³¿ ðîçêðèâàþòü 
òàêîæ øèðîê³ ïåðñïåêòèâè äëÿ ³íäèâ³äóàëüíîãî äîáîðó 
ë³êàðñüêîãî ïðåïàðàòó ³ éîãî äîçè äëÿ ïàö³ºíòà. Â³äîìî, ùî 
ïàö³ºíòè ïî-ð³çíîìó ðåàãóþòü íà ââåäåííÿ òîãî ñàìîãî 
ë³êàðñüêîãî ïðåïàðàòó, ùî çàëåæèòü â³ä áàãàòüîõ çì³ííèõ 

                                                            
31 (McNally E. M., 2017). 
32 (Ayala F. J., 2015). 
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ïàðàìåòð³â, çâ'ÿçàíèõ ÿê ³ç ôàðìàêîäèíàì³êîþ ë³ê³â, òàê ³ 
ôóíêö³îíàëüíèì ñòàíîì îðãàí³çìó. Âíåñîê ãåíåòè÷íèõ ôàêòîð³â 
ó âàð³àáåëüí³ñòü ðåàêö³¿ ñòàíîâèòü â³ä 20,0 äî 95,0%. Íàêîïè÷åíî 
íàóêîâ³ äàí³, ÿê³ ñâ³ä÷àòü, ùî ðîçõîäæåííÿ â³äïîâ³ä³ íà 
ë³êàðñüêó òåðàï³þ îáóìîâëåíî âàð³àíòàìè íóêëåîòèäíî¿ 
ïîñë³äîâíîñò³ ãåí³â, ÿê³ êîäóþòü ôåðìåíòè ìåòàáîë³çìó ë³ê³â, 
ìîëåêóëè-òðàíñïîðòåðè ë³ê³â ³ ðåöåïòîðè, âçàºìîä³þ÷³ ç 
ë³êàðñüêèìè çàñîáàìè33. Ó ãåíîì³ ëþäèíè âèÿâëåíî á³ëüøå 30-òè 
ñ³ìåéñòâ ôåðìåíò³â, ùî áåðóòü ó÷àñòü ó ìåòàáîë³çì³ ë³ê³â. Ãåíè 
âñ³õ ñ³ìåéñòâ â³äð³çíÿþòüñÿ ãåíåòè÷íèì ïîë³ìîðô³çìîì, ùî 
âèðàæàºòüñÿ â ðîçõîäæåíí³ á³ëêîâèõ ïîñë³äîâíîñòåé 
òðàíñëüîâàíèõ íèìè ôåðìåíò³â. Âàãîì³ âïëèâè íà åôåêòèâí³ñòü 
ä³¿ ë³ê³â ìîæóòü ìàòè ãåíåòè÷í³ âàð³àíòè êë³òèííèõ ðåöåïòîð³â.  

Òåñòóâàííÿ íà ãåíîòèïè, ùî ìàþòü âåëèêå çíà÷åííÿ ó 
â³äïîâ³ä³ îðãàí³çìó íà ââåäåííÿ ë³êàðñüêî¿ ðå÷îâèí, ìîæëèâî 
âæå â íåäàëåêîìó ìàéáóòíüîìó. Ãåíîòèïóâàííÿ ìàº òàêîæ 
âàæëèâå êë³í³÷íå çíà÷åííÿ äëÿ ³íäèâ³äóàëüíî¿, íàóêîâî 
îá´ðóíòîâàíî¿ òåðàï³¿ ïàö³ºíòà. Äîñë³äæåííÿ ê öüîìó íàïðÿì³ º 
ïðåäìåòîì, â³äíîñíî, íîâî¿ äèñöèïë³íè – ôàðìàêîãåíåòèêè, ÿêà 
ïðåäñòàâëÿº ñîáîþ íàóêîâèé ³íñòðóìåíò ïåðñîíàë³çàö³¿ õâîðîãî 
ï³ä ÷àñ ïðîâåäåííÿ ë³êóâàëüíî¿ ñòðàòåã³¿. Ìîëåêóëÿðíî-
ä³àãíîñòè÷í³ ìåòîäè äëÿ îïòèì³çàö³¿ ë³êàðñüêî¿ òåðàï³¿ – öå 
ñüîãîäåííÿ é ìàéáóòíº ôàðìàêîãåíîì³êè. 

Òàêèì ÷èíîì, ï³äñóìóºìî: ãåíåòè÷í³ ôàêòîðè ãðàþòü 
âàæëèâó ðîëü ó ïàòîëîã³¿ ëþäèíè. Â ïîïóëÿö³¿ áóëî 
³äåíòèô³êîâàíî á³ëüø í³æ 10000 ìîíîãåííèõ ñïàäêîâèõ õâîðîá, 
ÿê³ âðàæàþòü ì³ëüéîíè ëþäåé ó ñâ³ò³, çàãàëîì. Ë³êàð³-ãåíåòèêè 
ïîñò³éíî óäîñêîíàëþþòü ìåòîäè âèçíà÷åííÿ ãåíåòè÷íî¿ 
ïàòîëîã³¿, ï³äâèùóþòü ð³âåíü ä³àãíîñòè÷íî¿ ñïðîìîæíîñò³, ðàçîì 
³ç òèì, íà æàëü, ë³êóâàííÿ á³ëüøîñò³ ñïàäêîâèõ õâîðîá íå ³ñíóº. 
Ç öüîãî, ìîæíà âèçíàòè ôàêò ³ñíóâàííÿ ãåíåòè÷íîãî äåôåêòó ³, 
â³äòàê, ïðîãíîçóâàòè ïîäàëüøå óñïàäêóâàííÿ ó íàùàäê³â. Ñë³ä 
ïàì’ÿòàòè, ùî îêð³ì ìåäè÷íèõ íàñë³äê³â ãåíåòè÷íîãî 
çàõâîðþâàííÿ, ³ñíóº é çíà÷íå ïñèõîëîã³÷íå íàâàíòàæåííÿ, ÿê íà 
ñàìîãî õâîðîãî, òàê ³ íà ÷ëåí³â éîãî ðîäèíè. Îòæå, çàçíà÷åíå º 
íàäçâè÷àéíî ãîñòðîþ ïðîáëåìîþ. À, â³äòàê, ñàìå äëÿ ë³êàð³â-
ãåíåòèê³â âàæëèâå çíà÷åííÿ ìàº åòè÷íà ñêëàäîâà – ïëàíîì³ðíà é 
ñèñòåìíà äîñë³äíèöüêà ³ íàóêîâà ä³ÿëüí³ñòü, ñïðÿìîâàíà íà 
ãóìàííå âèêîðèñòàííÿ äîñÿãíåíü ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè. 

                                                            
33 (Suzuki S., Horinouchi T., Furusawa C., 2014). 
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Р О З Д І Л  I I  

П Р Е Н А Т А Л Ь Н Е  

Т А  П Р Е І М П Л А Н Т А Ц І Й Н Е  

Г Е Н Е Т И Ч Н Е  Т Е С Т У В А Н Н Я  

2. 1. Методологія пренатального генетичного 
тестування  

Íàãàëüíèì º âèçíàòè, ùî, ³ íàðàç³, ãåíåòè÷í³ çàõâîðþâàííÿ 
ïîñ³äàþòü çíà÷íå ì³ñöå â ñòðóêòóð³ çàãàëüíî¿ ïàòîëîã³¿ â óñüîìó 
ñâ³ò³. Òàê, ÷àñòîòà ãåíåòè÷íèõ ïîðóøåíü íàë³÷óº íå ìåíøå í³æ 
2,56% â ïîïóëÿö³¿, ó ö³ëîìó, 180 ìëí. ëþäåé. ²íòåíñèâí³ñòü 
ïðèðîäíîãî äîáîðó â ëþäèíè ó âíóòð³øíüîóòðîáíîìó ñòàí³ º 
âåëèêîþ: ñïîíòàíí³ àáîðòè – â ñåðåäíüîìó 15,0%, 
ìåðòâîíàðîäæåí³ – 2,0%. Ïîðÿä ³ç öèì, ñïàäêîâ³ çàõâîðþâàííÿ 
ìîæóòü ïðèçâåñòè äî ïåðåä÷àñíî¿ çàãèáåë³ ïëîäà ï³ä ÷àñ 
âàã³òíîñò³. Àäæå, óðîäæåí³ àíîìàë³¿ º ïðè÷èíîþ 20,0-25,0% 
ïåðèíàòàëüíî¿ ñìåðòíîñò³ (òàáë. 2.1).  

Òàáëèöÿ 2.1 Îñíîâí³ ïîêàçíèêè ãåíåòè÷íîãî òÿãàðÿ,  
ïîâ’ÿçàíîãî ç ðåïðîäóêòèâíèìè ïëîäîâèìè âòðàòàìè* 

Ïîêàçíèê Âåëè÷èíà, % 
Ñåðåäíÿ ÷àñòêà àíåóïëî¿ä³¿ åìáð³îí³â 
(ñòàä³ÿ áëàñòîöèñòè – 5-6 äåíü ðîçâèòêó) 

47,5% 

×àñòêà âòðàòè âàã³òíîñò³ äî ìîìåíòó ¿¿ 
ä³àãíîñòèêè 

10-22% 34 

×àñòêà ñàìîâ³ëüíî ïåðåðâàíèõ âàã³òíîñòåé
- ó ïåðøîìó òðèìåñòð³ 
 

 
5,6±0,4% (îô³ö³éí³ äàí³) 
15-20% 35 

                                                            
34 [Ñèäåëüíèêîâà Â. Ì. Ïðèâû÷íàÿ ïîòåðÿ áåðåìåííîñòè / Â. Ì. Ñèäåëüíèêîâà. – 

Ìîñêâà: Òðèàäà-Õ, 2002. – 304 ñ.]. 
35 [Ñåðäþê À. Ì. Ãåíîôîíä ³ çäîðîâ’ÿ: âðîäæåí³ âàäè ðîçâèòêó ñåðåä 

íîâîíàðîäæåíèõ: Ìîíîãðàô³ÿ / À. Ì. Ñåðäþê, Î. ². Òèì÷åíêî, Î. Â. Ëèí÷àê, 
Â. Î. Ãàëàãàí, Â. Â. ªëàã³í, Ä. Î. Ìèêèòåíêî, Î. Î. Ïîëüêà [òà ³í.] // çà ðåä. 
À. Ì. Ñåðäþêà, Î. ². Òèì÷åíêî – Êè¿â: ÄÓ «²íñòèòóò ã³ã³ºíè òà ìåäè÷íî¿ 
åêîëîã³¿ ³ì. Î. Ì. Ìàðçººâà ÍÀÌÍ Óêðà¿íè», ÌÂÖ «Ìåä³íôîðì», 2012 – 
571 ñ.; Ïåñòðèêîâà Ò. Þ. Ïåðèíàòàëüíûå ïîòåðè. Ðåçåðâû ñíèæåíèÿ / 
Ò. Þ. Ïåñòðèêîâà, Å. À. Þðàñîâà, Ò. Ì. Áóòêî. – Ì.: Ëèòòåððà, 2008. – 
200 [C. 14] ñ.]. 
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Ïîêàçíèê Âåëè÷èíà, % 
- ïðîòÿãîì óñ³º¿ âàã³òíîñò³ 6,9±0,4% (îô³ö³éí³ äàí³)
Ðåïðîäóêòèâí³ ïëîäîâ³ âòðàòè 8,2±0,4% 

(ç íèõ 40,9±0,4% ÷åðåç 
ãåíåòè÷í³ ÷èííèêè) 

Âåëè÷èíà åêñïðåñîâàíîãî ãåíåòè÷íîãî 
òÿãàðÿ ðåïðîäóêòèâíèõ âòðàò ñåðåä 
áàæàíèõ çàðåºñòðîâàíèõ âàã³òíîñòåé 

3,4±0,2% 

×àñòêà ä³àãíîñòîâàíèõ òà çàðåºñòðîâàíèõ 
ÂÂÐ ñåðåä íàðîäæåíèõ æèâèìè â Óêðà¿í³

2,2±0,01% 
(1,2±0,1% - ãåíåòè÷íî 
çóìîâëåíèõ) 

×àñòêà ãåíåòè÷íèõ ðîçëàä³â ñåðåä óñ³õ 
âèïàäê³â çàðåºñòðîâàíèõ âàã³òíîñòåé, ÿê³ 
çàê³í÷èëèñÿ æèâî-, ìåðòâî- 
íàðîäæåííÿì, ñàìîâ³ëüíèì âèêèäíåì, 
çàâìåðëîþ âàã³òí³ñòþ ÷è ïåðåðèâàííÿì çà 
ìåäè÷íèì ïîêàçàííÿì 

4,4±0,2% 

×àñòêà íàñåëåííÿ, ùî º íîñ³ºì 
õðîìîñîìíî¿ ïåðåáóäîâè ÷è ìóòàö³¿ 
ãåííîãî çàõâîðþâàííÿ 

21,0% - óìîâíî çäîðîâ³ 
(41,0% - ç óðàõóâàííÿì 
ð³äê³ñíèõ ãåííèõ õâîðîá) 
23,2% - õâîð³ íà 
áåçïë³äí³ñòü 
(43,2% - ç óðàõóâàííÿì 
ð³äê³ñíèõ ãåííèõ õâîðîá)

Äæåðåëî 36 * Ñèñòåìàòèçîâàíî ó òàáëè÷íîìó âèãëÿä³ àâòîðàìè ìîíîãðàô³¿ 

Çàçíà÷èìî ³ ïðî òå, ùî ó á³ëüøîñò³ âèïàäê³â àíîìàëüíèé 
ðîçâèòîê äèòèíè, ùå íà ¿¿ âíóòð³øíüîóòðîáíîìó åòàï³, 
ñïðè÷èíÿþòü ïàòîëîã³÷í³ â³äõèëåííÿ â õðîìîñîìàõ òà ãåíí³ 
ìóòàö³¿. Çà äàíèìè Âñåñâ³òíüî¿ îðãàí³çàö³¿ îõîðîíè çäîðîâ'ÿ 
(ÂÎÎÇ) 5,0-8,0% âàã³òíîñòåé çàâåðøóºòüñÿ íàðîäæåííÿì ä³òåé ³ç 
ãåíåòè÷íèìè äåôåêòàìè, ùî ïðèçâåäå äî ³íâàë³äíîñò³. Ç íèõ, 
áëèçüêî 3,0% ïîðóøåíü ñòàíó çäîðîâ'ÿ äèòèíè – âèêëèêàí³ 
ãåííèìè ìóòàö³ÿìè, 0,8-1,0% - ïîâ'ÿçàí³ ç³ çì³íîþ õðîìîñîì, 
2,5-3,5% âèïàäê³â – óðîäæåí³ âàäè ðîçâèòêó, ³ áëèçüêî 1,5% - 
ìóëüòèôàêòîðí³ õâîðîáè. Ó ðîçâèíåíèõ êðà¿íàõ ãåíåòè÷íà 
ïàòîëîã³ÿ ðåºñòðóºòüñÿ â³ä 36,0% äî 53,0% õâîðèõ ïåä³àòðè÷íèõ 
ñòàö³îíàð³â.  

Çà óðàõóâàííÿ ñòàòèñòè÷íî¿ áàçè äàíèõ, ÿêà ðåïðåçåíòîâàíà 
ªâðîïåéñüêèì áþðî ÂÎÎÇ – ³ç 1000 íåìîâëÿò ó ªâðîï³ – 30 ìàþòü 
ìíîæèíí³ ÂÂÐ, 32 – õðîìîñîìí³ çàõâîðþâàííÿ, 7 – ñïàäêîâ³ 

                                                            
36 (Ìèêèòåíêî Ä. Î., 2017). 
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çàõâîðþâàííÿ. Çàñâ³ä÷åíî, ùî 1/4 õâîðèõ ³ç ìíîæèííèìè ÂÂÐ 
âìèðàº â äèòÿ÷îìó â³ö³, 1/4 – ìàº ³íâàë³äí³ñòü, áàãàòî õâîðèõ 
âèìàãàþòü êîðåêö³¿ öèõ ïîðóøåíü. Äî òîãî æ, 43,0% õâîðèõ ³ç 
òÿæêèìè ðîçóìîâèìè ïîðóøåííÿìè (IQ<50) îáóìîâëåí³ 
ìîíîãåííîþ ïàòîëîã³ºþ àáî õðîìîñîìíèìè àíîìàë³ÿìè.  

Ó ö³é â³äïîâ³äíîñò³ ñë³ä âêàçàòè ³ íà òå, ùî îñíîâíîþ 
ñêëàäîâîþ õðîìîñîì º ÄÍÊ, ÿêà â³äïîâ³äàº çà çáåðåæåííÿ òà 
ðåàë³çàö³þ ñïàäêîâî¿ ãåíåòè÷íî¿ ³íôîðìàö³¿ æèâèõ îðãàí³çì³â. 
Õðîìîñîìè ëþäèíè íàë³÷óþòü 22 ïàðè àóòîñîì, ÿê³ çàãàëüí³ äëÿ 
âñ³õ ëþäåé, íå çàëåæíî â³ä ñòàò³, òà 23-þ ïàðó ñòàòåâèõ õðîìîñîì 
(ãîíîñîì), ÿê³ âèçíà÷àþòü îäíó ç õàðàêòåðèñòèê ãåíåòè÷íî¿ ñòàò³ 
– ÕÕ äëÿ æ³íîê ³ ÕY äëÿ ÷îëîâ³ê³â. Íà æàëü, ïðè âàã³òíîñò³ ³ñíóº 
øàíñ íàðîäèòè äèòèíó ç õðîìîñîìíîþ àíîìàë³ºþ, ùî 
ïðîÿâëÿºòüñÿ çì³íîþ ê³ëüêîñò³ êîï³é õðîìîñîì, òàê çâàí³ – 
àíåóïëî¿ä³¿, òà/ ÷è ìàëåíüêèõ ÷àñòîê õðîìîñîì, òàê çâàí³ – 
ì³êðîäåëåö³¿.  

Îñíîâí³ åôåêòè õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é âèÿâëÿþòüñÿ ó äâîõ 
âçàºìîïîâ'ÿçàíèõ âàð³àíòàõ: ëåòàëüíîñò³ é ïðèðîäæåíèõ âàäàõ 
ðîçâèòêó. Â³äçíà÷àºòüñÿ âåëèêà ê³ëüê³ñòü äî 45,0% õðîìîñîìíèõ 
àíîìàë³é, ùî ïðèçâîäèòü äî ñìåðò³ ïëîäà. Âðàæàº ïîêàçíèê 
õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é ó àáîðòóñ³â. Òàê, çîêðåìà, íà òåðì³í³ 2-4 
òèæí³ – ó 60,0-70,0% âèïàäê³â, ó ïëîä³â-âèêèäí³â ²² òðèìåñòðó 
òàê³ àíîìàë³¿ âèÿâëÿþòüñÿ ó 25,0-30,0% âèïàäê³â, à ó ïëîä³â, ÿê³ 
çàãèíóëè ï³ñëÿ 20 òèæí³â ãåñòàö³¿ – 7,0 % âèïàäê³â. 

Ãåíåòè÷í³ àíîìàë³¿, ÿê³ âèíèêàþòü ó êë³òèíàõ, ìîæóòü 
âèêëèêàòè ð³çí³ íàñë³äêè: çàëèøèòèñÿ íåéòðàëüíèìè äëÿ 
êë³òèíè, çóìîâèòè çàãèáåëü, àêòèâ³çóâàòè ïîä³ë êë³òèíè, çì³íèòè 
¿¿ ôóíêö³¿. Íàéá³ëüø ðîçïîâñþäæåíèìè àíåóïëî¿ä³ÿìè º: 
òðèñîì³ÿ 21 (ñèíäðîì Äàóíà), òðèñîì³ÿ 18 (ñèíäðîì Åäâàðäñà), 
òðèñîì³ÿ 16, òðèñîì³ÿ 13 (ñèíäðîì Ïàòàó), òðèñîì³ÿ 9. Äî òîãî 
æ, íàéá³ëüøèé âêëàä â öþ íåãàòèâíó ñòàòèñòèêó âíîñèòü òàêà 
õðîìîñîìíà ïàòîëîã³ÿ, ÿê õâîðîáà Äàóíà àáî òðèñîì³ÿ 21, ÷àñòîòà 
ÿêî¿ ñêëàäàº 1 íà 650 – 1000 æèâèõ íîâîíàðîäæåíèõ ³ º íàéá³ëüø 
ïîøèðåíèõ ñåðåä àíåóïëî¿ä³é. Ïîÿâà ö³º¿ ïàòîëîã³¿ ñòðîãî 
êîðåëþº ç â³êîì ìàòåð³. Ñèíäðîì Ïàòàó çóñòð³÷àºòüñÿ ç ÷àñòîòîþ 
1 íà 16000 íîâîíàðîäæåíèõ, ÷àñòîòà òàêîæ çá³ëüøóºòüñÿ ç³ 
çðîñòàííÿì â³êó ìàòåð³. Ñèíäðîì Åäâàðäñà ðåºñòðóºòüñÿ ç 
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÷àñòîòîþ 1 íà 5000 íîâîíàðîäæåíèõ, àëå, á³ëüø³ñòü ïëîä³â – íå 
äîçð³âàþòü äî òåðì³íó ïîëîã³â37. 

Ñë³ä â³äçíà÷èòè, ùî äîñÿãíåííÿ ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè çì³íèëè 
ìåäèöèíó â áàãàòüîõ â³äíîñèíàõ ³ çíà÷íî ï³äâèùèëè ð³âåíü 
ìåäèöèíè, çàãàëîì. Ïðîãðåñ â ìîëåêóëÿðí³é á³îëîã³¿ íàäàâ 
çíàííÿ äëÿ ðîçóì³ííÿ ïðèðîäè ãåíåòè÷íèõ õâîðîá. Ñòâîðåíà 
íàóêîâà ïëàòôîðìà äëÿ ðåàë³çàö³¿ öèõ äîñÿãíåíü ó ïðàêòè÷íîìó 
íàïðÿìêó, à ñàìå – â³äáóäîâè ñòðàòåã³¿ ñïåöèô³÷íî¿ ä³àãíîñòèêè 
ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿ íà ñàìèõ ðàíí³õ ñòàä³ÿõ ðîçâèòêó ëþäèíè 
(åìáð³îí, ïë³ä) çàâäÿêè ìåòîäàì ïðåíàòàëüíîãî äîñë³äæåííÿ.  

Ïðåñèìïòîìàòè÷íå/ïðåêîíöåïö³éíå òåñòóâàííÿ íå ò³ëüêè 
ñïðîìîæíå îòðèìóâàòè ³íôîðìàö³þ ñòîñîâíî äèòèíè, à òàêîæ 
âèçíà÷èòè íîñ³ÿ ïàòîëîã³÷íîãî ãåíà, ñòàòóñ ³íøèõ ðîäè÷³â. Öÿ 
ìåòîäîëîã³ÿ ñòàëà êë³í³÷íîþ ðåàëüí³ñòþ ³ º íåâ³ä’ºìíîþ 
÷àñòèíîþ ðóòèííîãî ìîí³òîðèíãó ñòàòóñó äèòèíè ùå äî ¿¿ 
íàðîäæåííÿ. Ïîêàçàííÿìè äëÿ ïðåíàòàëüíîãî òåñòóâàííÿ 
ñëóæàòü38 ³íäèâ³äóàëüíèé àáî ñ³ìåéíèé àíàìíåç, ÿêèé 
îáóìîâëþº: ï³äâèùåíèé ðèçèê àíåóïëî¿ä³é õðîìîñîì ïëîäà; 
íàðîäæåííÿ õâîðî¿ äèòèíè ç ãåíåòè÷íèì çàõâîðþâàííÿì; 
âèêèäí³; ïåâíà åòí³÷íà ãðóïà; â³äõèëåííÿ á³îõ³ì³÷íèõ ìàðêåð³â; 
çàòðèìêà àáî àíîìàë³ÿ ðîçâèòêó ïëîäó ïðè ïðîâåäåíí³ ÓÇÄ; 
íîñ³éñòâî ïàòîëîã³÷íîãî ãåíà; õðîìîñîìí³ àáåðàö³¿; íàÿâí³ñòü Õ-
ç÷åïëåíèõ çàõâîðþâàíü; âðîäæåí³ àíîìàë³¿ ìåòàáîë³çìó; 
ãåìîãëîá³íîïàò³¿, ì³îïàò³ÿ Äþøåíà òà ³íø³ ñïàäêîâ³ 
çàõâîðþâàííÿ â ðîäèí³; ïåðåíåñåí³ ï³ä ÷àñ âàã³òíîñò³ â³ðóñí³ 
³íôåêö³¿; âæèâàííÿ ìàéáóòí³ìè áàòüêàìè íàðêîòèê³â àáî ³íøèõ 
òîêñè÷íèõ ðå÷îâèí, à òàêîæ â³ê ìàòåð³ ñòàðøå 35 ðîê³â àáî 32 
ðîêè ³ ñòàðøå äëÿ âàã³òíîñò³ äâ³éíåþ.  

Òîæ, ñàìå â³êîâà ïîðîä³ëëÿ ïðåäñòàâëÿº çíà÷íèé êë³í³÷íèé 
ðèçèê ó ãàëóç³ ðåïðîäóêòèâíî¿ ìåäèöèíè òà ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè. 
Àäæå, ç â³êîì, çìåíøóºòüñÿ ðåçåðâ òà ÿê³ñòü îîöèò³â, 
ðåïðîäóêòèâíà çäàòí³ñòü æ³íêè òà ï³äâèùóºòüñÿ ðèçèê 
àíåóïëîä³¿39. Òàê, çîêðåìà, äî ïîêàçàíü äëÿ ïðåíàòàëüíîãî 

                                                            
37 (Online Mendelian Inheritance in Man, OMIM (TM). Down syndrome. Baltimore: 

Johns Hopkins University. 2016, Noninvasive Prenatal Testing for Trisomies 21, 
18, and 13, Sex).  

38 (Chromosome Aneuploidies, and Microdeletions: A Health Technology Assessment. 
Health Quality Ontario, 2019). 

39 (Demko Z. P., Simon A. L., McCoy R. C. et al., 2016). 
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òåñòóâàííÿ â³äíîñÿòü òàêîæ ³ íàÿâí³ñòü ó âàã³òíî¿ 
ìåðòâîíàðîäæåíî¿ äèòèíè â ïîïåðåäí³õ âàã³òíîñòÿõ, çàãèáåë³ 
ïëîäà â íåîíàòàëüíèé ïåð³îä. Áåçóìîâíî, äëÿ âñòàíîâëåííÿ 
ä³àãíîçó, äî ïðîâåäåííÿ ãåíåòè÷íîãî àíàë³çó, íåîáõ³äíî ïðîâåñòè 
îáñòåæåííÿ äèòèíè ç âêëþ÷åííÿì ïàòîëîãîàíàòîì³÷íîãî òà 
áàêòåð³îëîã³÷íîãî äîñë³äæåííÿ, çà ïîêàçàííÿìè, ³íøèìè 
ìåòîäàìè. ßêùî çíàéäåíà ìíîæèííà ñòðóêòóðíà àíîìàë³ÿ ïðè 
äîñë³äæåíí³ – òî, öå ³ º ïîêàçàííÿìè äëÿ äîäàòêîâîãî ïîäàëüøîãî 
ãåíåòè÷íîãî îáñòåæåííÿ. 

Ç öüîãî, âèçíàºìî, ùî ä³ºâèì ñó÷àñíèì ³íñòðóìåíòîì âåäåííÿ 
âàã³òíîñò³ òà çàáåçïå÷åííÿ íàðîäæåííÿ çäîðîâî¿ äèòèíè º 
ïðåíàòàëüíà ä³àãíîñòèêà. Ïðåíàòàëüíå òåñòóâàííÿ, ãîëîâíèì 
÷èíîì, çàäëÿ äîðîäîâî¿ ³äåíòèô³êàö³¿ òðèñîì³¿ 21 (ñèíäðîìó 
Äàóíà), ïî÷àëî çàïðîâàäæóâàòèñÿ â ÑØÀ, ïî÷èíàþ÷è ç 1974 
ðîêó40. Ïðåíàòàëüíå ãåíåòè÷íå òåñòóâàííÿ ïðåäñòàâëÿº âàæëèâèé 
ðîçä³ë ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè ³ ïîä³ëÿºòüñÿ íà ³íâàçèâíå òà 
íå³íâàçèâíå.  

Äî íå³íâàçèâíîãî òåñòóâàííÿ â³äíîñÿòü äîñë³äæåííÿ êðîâ³ 
âàã³òíî¿ òà óëüòðàçâóêîâå äîñë³äæåííÿ ïëîäà, îáîëîíîê, 
ïëàöåíòè.  

²íâàçèâí³ ìåòîäè ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè âêëþ÷àþòü ð³çí³ 
ìàí³ïóëÿö³¿, ùî ïîòðåáóþòü âòðó÷àííÿ â ïîðîæíèíó ìàòêè. 
Ñåðåä öèõ ïðèéîì³â, íàéá³ëüø âàæëèâèìè, ïðåäñòàâëÿþòüñÿ 
íàñòóïí³: àìí³îöåíòåç, äîñë³äæåííÿ âîðñèíîê õîð³îíà, 
ôåòîñêîï³ÿ, ïëàöåíòîöåíòåç, êîðäîöåíòåç, á³îïñ³ÿ òêàíèí òà 
îðãàí³â ïëîäó – øê³ðè, ì’ÿç³â, ïå÷³íêè.  

Äî íå³íâàçèâîíîãî òåñòóâàííÿ ç âèçíà÷åííÿì á³îõ³ì³÷íèõ 
ìàðêåð³â âàã³òíîñò³, àñîö³éîâàíèõ ³ç âàäàìè ðîçâèòêó, ó ò. ÷. é 
ãåíåòè÷íîãî ïîõîäæåííÿ, â ³ñòîðè÷íîìó àñïåêòè, ïåðøèì ñë³ä 
ââàæàòè çàïðîïîíîâàíå äîñë³äæåííÿ â êðîâ³ æ³íêè ð³âíÿ àëüôà-
ôåòîïðîòå¿íó (ÀÏÔ)41. Ó ïîäàëüøîìó, çàäëÿ á³îõ³ì³÷íîãî 
ñåëåêòèâíîãî ñêðèí³íãó âàã³òíèõ – áóëè äîäàòêîâî â³äíàéäåí³ é 
³íø³ á³îõ³ì³÷í³ ìàðêåðè. Òàê, çîêðåìà, çà Íàêàçîì Ì³í³ñòåðñòâà 
îõîðîíè çäîðîâ’ÿ Óêðà¿íè çà N 641/84 â³ä 31.12.2003 ðîêó – 
ðåêîìåíäóºòüñÿ ïðîâîäèòè âèçíà÷åííÿ åìáð³îíñïåöèô³÷íèõ 

                                                            
40 (Wald N., Cuckle H., Royston P., 1988, Egan J. F., Benn P., Borgida A. F. et 

al., 1997). 
41 (Cuckle H. S., Wald N. J., Thompson S. G., 1987). 
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á³ëê³â ñèðîâàòêè êðîâ³ ó I òðèìåñòð³ âàã³òíîñò³ (10-13 òèæí³â) àáî 
ó II òðèìåñòð³ âàã³òíîñò³ (15-20 òèæí³â).  

Ìàðêåðíèìè á³ëêàìè ñèðîâàòêè êðîâ³ º: 
- ó I-ìó òðèìåñòð³ – ïëàçìåíèé ïðîòå¿í À (pregnancy 

associated plasma protein-A, ÐÀÐÐ-À) òà â³ëüíà áåòà-ñóáîäèíèöÿ 
õîð³îí³÷íîãî ãîíàäîòðîï³íó (áåòà-ÕÃ);  

- ó II-ìó òðèìåñòð³ - α-ôåòîïðîòå³í (àëüôà-ÔÏ), áåòà-ÕÃ, 
â³ëüíèé åñòð³îë; êîíöåíòðàö³ÿ ìàðêåðíèõ á³ëê³â çàëåæèòü â³ä 
òåðì³íó âàã³òíîñò³, âàãè æ³íêè, ñòàíó ïëîäà, íàÿâíîñò³ åêñòðà-
ãåí³òàëüíî¿ ïàòîëîã³¿ ó âàã³òíî¿ òà ³í.; 

- íåîáõ³äíîþ óìîâîþ ïðîâåäåííÿ á³îõ³ì³÷íîãî ñêðèí³íãó º 
çä³éñíåííÿ ðîçðàõóíêó ³íäèâ³äóàëüíîãî ãåíåòè÷íîãî ðèçèêó; 

- ðåêîìåíäóºòüñÿ ïðîâîäèòè 2-ìàðêåðíèé á³îõ³ì³÷íèé 
ñêðèí³íã ó I-ìó òðèìåñòð³ âàã³òíîñò³ – âèçíà÷åííÿ ÐÀÐÐ-À òà 
áåòà-ÕÃ, ó II-ìó òðèìåñòð³ âàã³òíîñò³ - âèçíà÷åííÿ ð³âíÿ àëüôà-
ÔÏ òà áåòà-ÕÃ (ïîäâ³éíèé òåñò), àáî 3-ìàðêåðíèé ñêðèí³íã – 
øëÿõîì òåñòóâàííÿ àëüôà-ÔÏ, áåòà-ÕÃ òà â³ëüíîãî åñòð³îëó 
(ïîòð³éíèé òåñò). 

Âàã³òíèì æ³íêàì, ÿê³ áóëè îáñòåæåí³ ó I-ìó òðèìåñòð³ 
âàã³òíîñò³, ðåêîìåíäóºòüñÿ ó II-ìó òðèìåñòð³ – âèçíà÷àòè ëèøå 
ð³âåíü àëüôàÔÏ42. 

Äî íå³íâàçèâíîãî ìåòîäó ïðåíàòàëüíîãî òåñòóâàííÿ 
â³äíîñèòüñÿ ìåòîä óëüòðàñîíîãðàô³¿, ÿêèé ìàº øèðîêèé 
ä³àãíîñòè÷íèé ä³àïàçîí. Çà äîïîìîãîþ óëüòðàçâóêîâîãî 
äîñë³äæåííÿ (ÓÇÄ) ìîæíà âèçíà÷èòè: ñê³ëüêè ïëîä³â 
çíàõîäèòüñÿ â ìàòö³; ñòàí ïëàöåíòè òà íàâêîëîïëîäíî¿ ð³äèíè, 
òåðì³í âàã³òíîñò³, â³äñóòí³ñòü â³äñòàâàííÿ ðîçâèòêó ïëîäà, ñòàòü 
äèòèíè, îçíàêè çàãðîçè ìèìîâ³ëüíîãî âèêèäíÿ. 

Â îñòàíí³ ðîêè çíà÷íî ïîêðàùèëàñÿ òî÷í³ñòü öüîãî ìåòîäó, 
òîìó, â³í ñòàº îáîâ'ÿçêîâèì ³ ðóòèííèì ïðè îáñòåæåíí³ âàã³òíèõ. 
Øèðîêå âèêîðèñòàííÿ íå³íâàçèâíî¿ ìåòîäèêè óëüòðàçâóêîâîãî 
äîñë³äæåííÿ ç òåõí³êîþ êîëüîðîâîãî (Äîïïëåð) ñêàíóâàííÿ äàº 
ìîæëèâ³ñòü âèÿâèòè ð³çí³ àíîìàë³¿ ïëîäà, ÿê³ ðàí³øå áóëè 
íåäîñòóïíèìè ä³àãíîñòèö³ é âèÿâëÿëèñÿ ëèøå ï³ñëÿ íàðîäæåííÿ 
äèòèíè. Òàê, çîêðåìà, ó ïëîäà âèÿâëÿþòüñÿ ñòðóêòóðí³ 
ïîðóøåííÿ ñåðöÿ, äåôåêòè ³íøèõ îðãàí³â, öåíòðàëüíî¿ íåðâîâî¿ 

                                                            
42 Íàêàç ÌÎÇ Óêðà¿íè çà ¹ 641/84 â³ä 31.12.2003 ð., çà ¹ 684 â³ä 

20.10.2015 ð. 
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ñèñòåìè, îïîðíî-ðóõîâîãî àïàðàòó, ùî äàþòü ï³äñòàâó äëÿ 
ïîøóêó ïðè÷èí àíîìàë³é: ãåíåòè÷í³ õâîðîáè, ñîìàòè÷í³ õâîðîáè 
(öóêðîâèé ä³àáåò òà ³íø³), àëêîãîëüíà àáî íàðêîòè÷íà 
çàëåæí³ñòü, âïëèâ òåðàòîãåííèõ ôàêòîð³â ï³ä ÷àñ âàã³òíîñò³.  

Âàã³òíà ïîâèííà ïðîõîäèòè ÓÇÄ â ïåð³îä 11-13 òèæí³â 
âàã³òíîñò³. Öå åêñïåðòíå îáñòåæåííÿ ïðîâîäèòüñÿ ñïåö³àë³ñòîì ³ç 
ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè çàäëÿ âèÿâëåííÿ óñêëàäíåíü âàã³òíîñò³ 
òà ìàðêåð³â õðîìîñîìíî¿ àíîìàë³¿ ïëîäà. ÓÇÄ ïåðøîãî òðèìåñòðó 
çàëèøàºòüñÿ âàæëèâèì äëÿ: âèì³ðþâàííÿ òîâùèíè êîì³ðöåâî¿ 
çîíè, âèÿâëåííÿ ã³ïîïëàç³¿ ê³ñòîê íîñà; âèÿâëåííÿ ³íøèõ 
âðîäæåíèõ àíîìàë³é. ßêùî ïðè óëüòðàçâóêîâîìó äîñë³äæåíí³ 
âèÿâëÿºòüñÿ ïåðåâèùåííÿ íîðìè òîâùèíè êîì³ðöåâî¿ çîíè ÷è 
³íøà ÿâíà àíîìàë³ÿ, òî ïàö³ºíòîâ³ ñë³ä ä³àãíîñòè÷íå òåñòóâàííÿ 
ç ïîøóêó ãåíåòè÷íèõ ÷èííèê³â êë³í³÷íîãî ñòàíó, à òàêîæ – 
ïîäàëüøó óëüòðàñîíîãðàô³þ íà 16-18 òèæí³ (äîïóñêàºòüñÿ 15-21 
òèæäåíü) çàäëÿ ïîøóêó ñòðóêòóðíèõ àíîìàë³é ïëîäó.  

Äîäàòêîâî ñë³ä âêàçàòè ³ íà òå, ùî â ðàç³, êîëè âèíèêàº 
ï³äîçðà ñòîñîâíî äåôåêòó ïëîäà, òî ïðèçíà÷àºòüñÿ äîñë³äæåííÿ 
êðîâ³ ìàòåð³ äëÿ ïîäàëüøèõ åòàï³â ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè. 
Äîñë³äæåííÿ êðîâ³ ìàòåð³ íà α-ôåòîïðîòå¿í, ÿêèé º 
âèñîêî÷óòëèâèì òåñòîì â òåðì³í³ 16-18 òèæí³â âàã³òíîñò³, â 
êîìïëåêñ³ ç âèÿâëåíèìè çà äîïîìîãîþ ÓÇÄ äåôåêò³â, íàäàº 
ìîæëèâ³ñòü ä³àãíîñòóâàòè àíåíöåôàë³þ òà äåôåêò íåðâîâî¿ 
òðóáêè. Óëüòðàçâóêîâ³ îçíàêè àíåóïëî¿ä³é õðîìîñîì ïëîäà áóëî 
âêëþ÷åíî äî êîìïëåêñó ä³àãíîñòè÷íèõ ìàðêåð³â ñèíäðîìó Äàóíà 
ùå äî íàðîäæåííÿ äèòèíè43.  

Çàçíà÷èìî, ùî âàæëèâèì åòàïîì íå³íâàçèâíîãî òåñòóâàííÿ º 
äîñë³äæåííÿ êðîâ³ ìàòåð³ çàäëÿ âèÿâëåííÿ ðåçóñ-ôàêòîðà ïëîäà, 
íå³íâàçèâíîãî ïðåíàòàëüíîãî ñêðèí³íãó òðèñîì³é õðîìîñîì 21, 
18, 13 òà ñòàò³ ïëîäà. Ï³äñòàâîþ äëÿ ïðîâåäåííÿ öüîãî 
äîñë³äæåííÿ º íàóêîâ³ ðîçðîáêè, ÿê³ çàñâ³ä÷èëè, ùî, êð³ì 
ìàòåðèíñüêî¿ ÄÍÊ, ïëàçìà êðîâ³ âàã³òíèõ æ³íîê ì³ñòèòü ÄÍÊ 
ïëîäó, ùî íàäõîäèòü ³ç ïëàöåíòè. Ìàòåðèíñüêà ÄÍÊ íàë³÷óº, 
ïðèáëèçíî, 10,0% ÄÍÊ ³ç ïëàöåíòè, òàê çâàíà, ôåòàëüíà ÄÍÊ, 
òà 90,0% ÄÍÊ ìàòåðèíñüêîãî ïîõîäæåííÿ44. Äî òîãî æ, ñóòòºâèì 
äîñÿãíåííÿì ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè áóëî âñòàíîâëåííÿ 

                                                            
43 (Kagan K. O., Wright D., Maiz N., et al., 2008, Guanciali-Franchi P., Iezzi I., 

Soranno A. et al., 2012). 
44 (Wang E., Batey A., Struble C., Musci T., 2013). 
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ïðèñóòíîñò³ â êðîâ³ âàã³òíî¿ æ³íêè ôåòàëüíèõ êë³òèí, ÿê³ 
äîñòóïí³ ìîëåêóëÿðíîìó öèòîãåíåòè÷íîìó äîñë³äæåííþ òà 
íàäàþòü ³íôîðìàö³þ ñòîñîâíî õðîìîñîìíî¿ ïàòîëîã³¿ ïëîäà45.  

Ïîðÿä ³ç öèì, çàäëÿ íå³íâàçèâíîãî òåñòóâàííÿ 
âèêîðèñòîâóþòü çðàçêè êðîâ³ ìàòåð³, ç ïëàçìè ÿêèõ âèä³ëÿþòü ¿¿ 
ÄÍÊ ³ ÄÍÊ ïëîäó, ÿê³ ï³ääàþòüñÿ àíàë³çó, ïî÷èíàþ÷è ç 9-10-ãî 
òèæíÿ âàã³òíîñò³. Ñë³ä çâàæàòè íà òàêå: ôåòàëüí³ ÄÍÊ 
ç’ÿâëÿºòüñÿ ó êðîâîòîö³ ìàòåð³, ïî÷èíàþ÷è ç 5-7 òèæíÿ ãåñòàö³¿ 
ç ìàêñèìàëüíèì íàêîïè÷åííÿì â 13-16 òèæí³ ãåñòàö³¿. Ïðè 
äîñÿãíåíí³ 9-10 òèæíÿ âæå ìîæíà ïðîâîäèòè ïðåíàòàëüíèé 
ñêðèí³íã âàã³òíî¿ æ³íêè, ÿêèé ìàº çíà÷íó ä³àãíîñòè÷íó 
âàë³äí³ñòü46.  

Ìåòà ïðîâåäåííÿ öüîãî äîñë³äæåííÿ – öå ñêðèí³íã íàéá³ëüø 
ðîçïîâñþäæåíèõ õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é ïëîäó, ÿê³ ïðèçâîäÿòü äî 
âèíèêíåííÿ âàä ðîçâèòêó, çàòðèìö³ ïñèõîìîòîðíîãî ðîçâèòêó òà 
ñîö³àëüíî¿ äåçàäàïòàö³¿ äèòèíè. Äëÿ öüîãî âèêîðèñòîâóþòüñÿ 
íîâ³ òåõíîëîã³¿, ÿê³ äîçâîëÿþòü: âèÿâèòè ôåòàëüí³ ÄÍÊ, ÿê³ 
öèðêóëþþòü â êðîâ³ âàã³òíî¿, ðîçøèôðóâàòè ì³ëüÿðäè êîï³é 
ôðàãìåíò³â ÄÍÊ â îäíîìó çðàçêó ³ ðîçïîä³ëèòè ¿õ çà 
õðîìîñîìàìè. Òåñò ìîæëèâèé ÿê ïðè îäíîïë³äí³é âàã³òíîñò³, òàê 
³ ó âèïàäêó äâ³éí³ òà âèçíà÷àº â³äñóòíþ àáî äîäàòêîâó õðîìîñîìó, 
ÿêà ïðèçâîäèòü äî âðîäæåíèõ âàä, à òàêîæ äî ïîðóøåíü 
ïñèõîìîòîðíîãî ðîçâèòêó ð³çíîãî ñòóïåíÿ47.  

Âêàçàíà ìåòîäèêà íå³íâàçèâíîãî äîñë³äæåííÿ äàº çìîãó, ç 
âèñîêîþ òî÷í³ñòþ, ïðè öüîìó, ³ áåç ðèçèê³â òà óñêëàäíåííÿ 
ïåðåá³ãó âàã³òíîñò³ âèÿâèòè ÷è âèêëþ÷èòè ó ïëîäà íàé÷àñò³ø³ 
õðîìîñîìí³ àíîìàë³¿, à ñàìå àíåóïëî¿ä³¿ àóòîñîì: ñèíäðîì Äàóíà 
(òðèñîì³ÿ 21), Ïàòàó (òðèñîì³ÿ 13), Åäâàðäñà (òðèñîì³ÿ 18)48. Ïðè 
íàÿâíîñò³ ïåâíèõ ïîêàçàíü, íå³íâàçèâíå òåñòóâàííÿ ñïðîìîæíå 
òàêîæ âèÿâèòè àíåóïëî³ä³¿ ñòàòåâèõ õðîìîñîì: ñèíäðîì Òåðíåðà 
(íàÿâí³ñòü ëèøå îäí³º¿ Õ õðîìîñîìè ó æ³íîê); ñèíäðîì 
Êëàéíôåëüòåðà (íàÿâí³ñòü äîäàòêîâî¿ Õ õðîìîñîìè ó ÷îëîâ³ê³â); 
òðèñîì³¿ ïî Õ õðîìîñîì³ ó æ³íîê ³ ñèíäðîìó ßêîáñà (äîäàòêîâà 

                                                            
45 (Krabchi K., Gadji M., Samassekou O., Grégoire M. C. et al., 2006, Benn P.A., 

Campbell W. A., Zelop C. M. et al., 2007). 
46 (Bianchi D. W., 1990., Choolani M., Mahyuddin A. P., Hahn S. 2012, 

Norton M. E., Jacobsson B., Swamy G. K. et al., 2015). 
47 (Gil M. M., Galeva S., Jani J., Konstantinidou L. et al., 2019). 
48  (Lau T., Cheung S., Lo P. et al., 2014, Porreco R. P., Garite T. J., Maurel K. et 

al., Skrzypek H., Hui L., 2017). 
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õðîìîñîìà Y ó ÷îëîâ³ê³â). Çàçíà÷èìî, ùî ñèíäðîì Òåðíåðà 
çóñòð³÷àºòüñÿ ç ÷àñòîòîþ 1 íà 2000–2500 íîâîíàðîäæåíèõ 
æ³íî÷î¿ ñòàò³, ñèíäðîì Êëàéíôåëüòåðà – 1 íà 500–1000 
íîâîíàðîäæåíèõ ÷îëîâ³÷î¿ ñòàò³.  

Äîðîäîâèé ñêðèí³íã, ÿêèé ïðîâîäèòüñÿ ó á³ëüøîñò³ 
ðîçâèíåíèõ êðà¿í, ìàº çà ìåòó âèÿâëåííÿ òà îö³íêó ðèçèêó 
îñíîâíèõ àíåóïëî¿ä³é. Çà ñïåö³àëüíîþ ïðîãðàìîþ, íà ï³äñòàâ³ 
äàíèõ óëüòðàçâóêîâèõ ñêàíóâàíü ïëîäà, ïîêàçíèê³â á³îõ³ì³÷íèõ 
ìàðêåð³â, ðåçóëüòàò³â ÄÍÊ-òåñòóâàííÿ – ïðîâîäèòüñÿ ðîçðàõóíîê 
³íäèâ³äóàëüíîãî ðèçèêó õðîìîñîìíèõ ñèíäðîì³â. Çà 
ðåçóëüòàòàìè öüîãî àíàë³çó ó âàã³òíî¿ âèçíà÷àþòü íèçüêèé, 
ñåðåäí³é àáî âèñîêèé ðèçèê. Ó ïåâíèõ êðà¿íàõ, äëÿ ïðîâåäåííÿ 
ÄÍÊ òåñòóâàííÿ, âèä³ëÿþòü êàòåãîð³¿ ðèçèêó49.  

Çàçíà÷èìî, ùî êàòåãîð³ÿ ² – âèçíà÷àºòüñÿ ë³êàðåì íà ï³äñòàâ³ 
òàêèõ ïîêàçíèê³â: â³ê æ³íêè ≥ 40, ïîçèòèâí³ á³îõ³ì³÷í³ òåñòè, 
ïîïåðåäíÿ âàã³òí³ñòü ³ç íàðîäæåííÿì äèòèíè ç õðîìîñîìíîþ 
àíîìàë³ºþ, ïðè ÓÇÄ ïåðåâèùåííÿ íîðìè òîâùèíè êîì³ðöåâî¿ 
çîíè ≥ 3.5 ìì. Êàòåãîð³ÿ ²² – âèçíà÷àºòüñÿ ãåíåòèêîì àáî 
ñïåö³àë³ñòîì ³ç ïðåíàòàëüíî¿ ïàòîëîã³¿ ³ âêëþ÷àº íàñòóïí³ 
êðèòåð³¿: ïðè ÓÇÄ âèÿâëåííÿ ôåòàëüíèõ àíîìàë³¿, ÿê³ íàäàþòü 
ï³äñòàâó äëÿ ìîæëèâî¿ íàÿâíîñò³ ó ïëîäà òðèñîì³¿ 21, 18, and 13, 
ïîçèòèâí³ êîìá³íîâàí³ òåñòè ç âèçíà÷åííÿì ìàðêåð³â 
ïðåíàòàëüíîãî ñêðèí³íãó ó æ³íêè. Ïîêàçàííÿì äëÿ ïðîâåäåííÿ 
ïðåíàòàëüíîãî ÄÍÊ ñòàòåâèõ õðîìîñîì ñêðèí³íãó º: ðèçèê 
ñòàòåâèõ ïîðóøåíü (çà äàíèìè àíàìíåçó), ÓÇÄ îçíàêè ñòàòåâèõ 
õðîìîñîìíèõ àíåíóïëîä³é, ÓÇÄ îçíàêè ïîðóøåíü ñòàòåâî¿ 
äåòåðì³íàö³¿. 

Çàçâè÷àé, äëÿ ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè â Óêðà¿í³, 
âèêîðèñòîâóþòü òàê³ ïðîãðàìè, ÿê «Àñòðàéÿ« («Astraia») ³ 
«Ïð³ñêà» («PRISKA»)50. 

Çà öèìè ïðîãðàìàìè ìîæíà âèçíà÷èòè ïîºäíàíèé ðèçèê çà 
ñóêóïí³ñòþ ôàêòîð³â, ùî äîçâîëÿº ÷³òêî âñòàíîâèòè ïîêàçàííÿ äî 
³íâàçèâíî¿ ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè. First trimester prenatal 
screening (Ðrenatal Risk Calculation) ïðîâîäèòüñÿ â òåðì³í ³ç 10 
òèæí³â – äî 13 òèæí³â âàã³òíîñò³. Á³îõ³ì³÷í³ ìàðêåðè: ð³âí³ 
â³ëüíî¿ β-ÕÃ×, ÐÀÐÐ-À. Ïðîãðàììà PRISCA l òðèìåñòðà 

                                                            
49 (Wright D., Kagan K. O., Molina F. S. et al., 2008, Alldred S. K., Takwoingi Y., 

Guo B., 2017, Kagan K. O., Sonek J., Wagner P. et al., 2017). 
50 (Ñòàñåíêî Ò., 2017). 
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ðîçðàõîâóº ðèçèêè: òðèñîì³¿ 21 (ñèíäðîì Äàóíà), òðèñîì³¿ 18 
(ñèíäðîì Åäâàðäñà) ³ òðèñîì³¿ 13 (Ïàòàó). Second trimester 
prenatal screening (Ðrenatal Risk Calculation) ïðîâîäèòüñÿ â 
òåðì³íè 14 òèæí³â – 21 òèæäåíü âàã³òíîñò³. Á³îõ³ì³÷í³ ìàðêåðè: 
ð³âí³ ÕÃ×, ÀÔÏ ³ åñòð³îëà. Ïðîãðàìà PRISCA ll òðèìåñòðà 
ðîçðàõîâóº ðèçèêè: òðèñîì³¿ 21 (ñèíäðîì Äàóíà), òðèñîì³¿ 18; 
äåôåêò³â íåðâîâî¿ òðóáêè. 

Ðàçîì ³ç òèì, ó ðàç³ ï³äâèùåíîãî ðèçèêó, ïðè ïðîâåäåíí³ 
íå³íâàçèâíîãî ïðåíàòàëüíîãî òåñòóâàííÿ, âàã³òíèì ïðîïîíóþòüñÿ 
ñïåö³àëüí³ ä³àãíîñòè÷í³ òåñòè, ÿê³ âêëþ÷àþòü ³íâàçèâí³ 
ìåòîäèêè. Áåçóìîâíî, çíà÷íó ³íôîðìàòèâíó ö³íí³ñòü 
ïðåäñòàâëÿþòü ³íâàçèâí³ ìåòîäè ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè – 
àìí³îöåíòåç, êîðäîöåíòåç, äîñë³äæåííÿ âîðñèíîê õîð³îíà òà ³íø³, 
ÿê³ ïðèçíà÷àòü çà ñïåöèô³÷íèìè ïîêàçàííÿìè ïðè âèñîêîìó 
ðèçèêó õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é ïëîäà ç ïåðâèííèì ôîêóñîì íà 
ïîøóê ñèíäðîìà Äàóíà51.  

Ïîêàçàííÿ äëÿ ïðîâåäåííÿ ³íâàçèâíîãî ïðåíàòàëüíîãî 
òåñòóâàííÿ: â³ê ìàéáóòíüî¿ ìàòåð³ á³ëüøå 35 ðîê³â, âèïàäêè 
âàã³òíîñòåé ³ç õðîìîñîìíîþ ïàòîëîã³ºþ ïëîäà àáî 
íîâîíàðîäæåíîãî â àíàìíåç³; ÿêùî ïðè âàã³òíîñò³ âèÿâëåí³ âàäè 
ðîçâèòêó àáî ÓÇÄ ìàðêåðè õðîìîñîìíî¿ ïàòîëîã³¿ ïëîäà; âèñîêèé 
àáî ñåðåäí³é ðèçèê, âñòàíîâëåíèé çà ðåçóëüòàòàìè êîìá³íîâàíîãî 
ñêðèí³íãó52. 

Ç ìåòîþ ïðîâåäåííÿ ³íâàçèâíîãî ïðåíàòàëüíîãî òåñòóâàííÿ 
ïðîâîäÿòü íàñòóïí³ ìàí³ïóëÿö³¿: àìí³îöåíòåç (äëÿ îòðèìàííÿ òà 
äîñë³äæåííÿ êë³òèí àìí³îòè÷íî¿ ð³äèíè), êîðäîöåíòåç (äëÿ 
îòðèìàííÿ òà äîñë³äæåííÿ ë³ìôîöèò³â ïóïîâèäíî¿ êðîâ³), 
ïëàöåíòîöåíòåç (äëÿ îòðèìàííÿ çðàçê³â ïëàöåíòè), á³îïñ³ÿ 
âîðñèí õîð³îíó, á³îïñ³ÿ òêàíèí òà îðãàí³â ïëîäà (øê³ðà, ïå÷³íêà, 
ì’ÿçè òà ³íø³), ïðåä³ìïëàíòàö³éíà á³îïñ³ÿ áëàñòîöèò³â, 
îòðèìàíèõ çà äîïîìîãîþ ïðîöåäóð äîïîì³æíèõ ðåïðîäóêòèâíèõ 
òåõíîëîã³é. ²íâàçèâíà òåõí³êà íàñòóïíà: åìáð³îñêîï³ÿ, 

                                                            
51 (American College of Obstetricians and Gynecologists ACOG Practice Bulletin 

No. 88, 2007, Malone F.D., Canick J. A., Ball R. H., Nyberg D. A. et al., 2005). 
52 (Hill M., Wright D., Daley R. et. al. 2014, LifeLabs. Panorama funded by MOHLTC 

[Internet]. Toronto (ON): LifeLabs; 2017. Available from: 
http://www.lifelabsgenetics.com/wp-content/uploads/2015/10/áPanorama-ON-
MOH-01Oct2015 Ont Health Technol Assess Ser. 2019; 19(4): 1–166. Noninvasive 
Prenatal Testing for Trisomies 21, 18, and 13, Sex Chromosome Aneuploidies, and 
Microdeletions: A Health Technology Assessment Health Quality Ontario). 
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ôåòîñêîï³ÿ, â³çóàë³çàö³ÿ ïëîäà. ²íâàçèâíå ïðåíàòàëüíå 
òåñòóâàííÿ ìîæå òî÷íî âèçíà÷èòè, ÷è ä³éñíî ïë³ä ìàº òðèñîì³þ 
21 (ñèíäðîì Äàóíà) ÷è ³íø³ õðîìîñîìí³ àíîìàë³¿. 

Àìí³îöåíòåç – öå ³íâàçèâíèé ìåòîä äîðîäîâî¿ ä³àãíîñòèêè. 
Àìí³îöåíòåç ïðîâîäèòüñÿ íà ïî÷àòêó äðóãîãî òðèìåñòðó 
âàã³òíîñò³ (16-19 òèæäåíü âàã³òíîñò³) â óìîâàõ ñòàö³îíàðó. Ï³ä 
êîíòðîëåì óëüòðàçâóêîâîãî àïàðàòó (ùîá íå òðàâìóâàòè ïë³ä) 
âèêîíóºòüñÿ ïóíêö³ÿ ÷åðåâíî¿ ñò³íêè, íàâêîëîïë³äíîãî ì³õóðà, â 
ïîðîæíèíó ìàòêè ââîäèòüñÿ ãîëêà ç³ øïðèöîì, ÷åðåç ÿêó 
íàáèðàþòü 10-20 ìë àìí³îòè÷íî¿ ð³äèíè, ÿêà ì³ñòèòü êë³òèíè 
àìí³îíà, øê³ðè òà ëåãåíü, åï³òåë³þ ñå÷îâîãî òðàêòó ïëîäà. 
Ïåðåâàãè öüîãî äîñë³äæåííÿ – îòðèìàííÿ õðîìîñîì âèñîêî¿ 
ÿêîñò³, ïàðàëåëüíå á³îõ³ì³÷íå, ³ìóíîëîã³÷íå, ìîëåêóëÿðíî-
ãåíåòè÷íå îáñòåæåííÿ. Ñóïåðíàòàíò àìí³îòè÷íî¿ ð³äèíè 
çàñòîñîâóþòü äëÿ àíàë³çó ãîðìîí³â, åíçèì³â. Çàçíà÷èìî, ùî, 
ïî÷èíàþ÷è ç 1966 ðîêó, çä³éñíþºòüñÿ ïðåíàòàëüíà ä³àãíîñòèêà 
ìåòàáîë³÷íèõ çàõâîðþâàíü ïðè äåôåêòàõ ôåðìåíò³â íà ï³äñòàâ³ 
àíàë³çó õàðàêòåðèñòèê êóëüòóð êë³òèí àìí³îòè÷íî¿ ð³äèíè. 
Äîñòîâ³ðí³ñòü öèòîãåíåòè÷íîãî äîñë³äæåííÿ êóëüòóð êë³òèí 
àìí³îòè÷íî¿ ð³äèíè ñòàíîâèòü á³ëüø í³æ 99,0%. Çäàòí³ñòü 
âèÿâëÿòè êë³òèíè ³ç õðîìîñîìíèìè àáåðàö³ÿìè â àìí³îòè÷í³é 
ð³äèíè äàëà ìîæëèâ³ñòü ïðîâîäèòè ïðåíàòàëüíó ä³àãíîñòèêó 
ñèíäðîìó Äàóíà é ³íøèõ õðîìîñîìíèõ çàõâîðþâàíü çà äîïîìîãîþ 
àìí³îöåíòåçà. Ó òðåòüîìó òðèìåñòð³ âàã³òíîñò³ äîñë³äæåííÿ 
ð³äèíè äîçâîëÿº äàâàòè îö³íêó ñòóïåí³ çð³ëîñò³ ëåãåíü ïëîäà. ßê 
óñêëàäíåííÿ, ìîæå âèíèêíóòè ðèçèê âòðàòè ïëîäà (0,5-1,0%), 
³íôåêö³ÿ, ãåìàòîìà. 

Ïëàöåíòîöåíòåç òà êîðäîöåíòåç – öå ìåòîäè äîðîäîâî¿ 
ä³àãíîñòèêè. Ïëàöåíòîöåíòåç ïðîâîäÿòü ó äðóãîìó òðèìåñòð³ 
âàã³òíîñò³, ç 16 òèæíÿ âàã³òíîñò³, ó çâ’ÿçêó ç äîçð³âàííÿì 
ïëàöåíòè, äî 20 òèæíÿ. Êîðäîöåíòåç, íàé÷àñò³øå, âèêîíóþòü 
ï³ñëÿ 20 òèæíÿ âàã³òíîñò³. Òåõí³êà ¿õ ïðîâåäåííÿ óí³âåðñàëüíà: 
ïðîêîë ãîëêîþ ÷åðåâíî¿ ñò³íêè ³ ï³ä êîíòðîëåì óëüòðàçâóêîâîìó 
àïàðàòó îòðèìàííÿ á³îïòàòó ïëàöåíòè (ïðè ïëàöåíòîöåíòåç³) àáî 
ïóïîâèííî¿ êðîâ³ ïëîäà (ïðè êîðäîöåíòåç³). Êîðäîöåíòåç 
ïðîâîäèòüñÿ ëèøå â ãðóï³ âèñîêîãî ðèçèêó õðîìîñîìíî¿ ïàòîëîã³¿ 
ïëîäà. Ä³àãíîñòè÷í³ ìîæëèâîñò³ êîðäîöåíòåçà, äåùî á³ëüø³, í³æ 
ïëàöåíòîöåíòåçà. Ïåðåâàãîþ ìåòîäó êîðäîöåíòåçà º øâèäêå 
îòðèìàííÿ ìàòåð³àëó äîñë³äæåííÿ – ë³ìôîöèò³â òà ðåçóëüòàò³â 
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ãåíåòè÷íîãî àíàë³çó. Öÿ òåõí³êà º êîðèñíîþ äëÿ âèÿâëåííÿ 
ïîðóøåíü ôåòàëüíîãî ìåòàáîë³çìó òà ãåìîïîåçó. Ö³ ìåòîäè 
äîçâîëÿþòü òàêîæ ä³àãíîñòóâàòè ñèíäðîì Äàóíà òà ³íø³ õâîðîáè, 
ÿê³ âèíèêàþòü âíàñë³äîê çì³íè ê³ëüêîñò³ õðîìîñîì, à òàêîæ ïðè 
ïðîâåäåíí³ äîäàòêîâî ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷íîãî äîñë³äæåííÿ ³ 
³íø³ ãåíåòè÷í³ õâîðîáè. Ïîðÿä ³ç öèì, âèçíàºìî, ùî ö³ 
ìàí³ïóëÿö³¿ çàðåêîìåíäóâàëè ñåáå ÿê áåçïå÷í³ äëÿ âàã³òíî¿ òà 
ïëîäà.  

Îäåðæàííÿ âîðñèíîê õîð³îíà – çä³éñíþºòüñÿ íà 8-10 òèæí³ 
âàã³òíîñò³ çà äîïîìîãîþ êàíþë³ ÷åðåç öåðâèêàëüíèé êàíàë àáî 
øëÿõîì ïóíêö³¿ ÷åðåç î÷åðåâèíó ï³ä êîíòðîëåì óëüòðàçâóêîâîãî 
äîñë³äæåííÿ. Ë³êàð îáåðåæíî íàïðàâëÿº êàíþëþ äî ïë³äíîãî 
ÿéöÿ. Ï³ñëÿ äîñÿãíåííÿ êàíþë³ õîð³îíà øïðèöîì, íàáèðàþòü 
õîð³îíàëüíó òêàíèíó òðîôîáëàñòè÷íîãî ïîõîäæåííÿ, ÿêà 
âèêîðèñòàºòüñÿ äëÿ öèòîãåíåòè÷íîãî, á³îõ³ì³÷íîãî àíàë³çó ³ 
ÄÍÊ-òåñòóâàííÿ, çàäëÿ âèçíà÷åííÿ êàð³îòèïó. Á³îïñ³ÿ õîð³îíà 
ñïðèÿº ïðåíàòàëüí³é ä³àãíîñòèö³ ñèíäðîìó Äàóíà ³ ³íøèõ 
õðîìîñîìíèõ õâîðîá ïëîäà.  

Ó áàãàòüîõ ñïåö³àë³çîâàíèõ ãåíåòè÷íèõ öåíòðàõ, àìí³îöåíòåç 
º ðóòèííîþ ïðîöåäóðîþ, ó òîé ÷àñ, ÿê ìîëåêóëÿðíèé àíàë³ç 
âîðñèíîê õîð³îíà ïðèçíà÷àºòüñÿ äëÿ âèïàäê³â ³ç âèñîêèì 
ãåíåòè÷íèì ðèçèêîì, çàäëÿ ä³àãíîñòèêè ãåìîãëîá³íîïàò³é, 
âèçíà÷åííÿ ñòàò³ ïëîäà. Ãîëîâíîþ ïåðåâàãîþ á³îïñ³¿ õîð³îíà º 
øâèäêå îäåðæàííÿ ðåçóëüòàò³â òà âèêîíàííÿ â ðàíí³ òåðì³íè 
âàã³òíîñò³. Ñàìå â öåé ïåð³îä â³äì³÷àºòüñÿ âèñîêà 
ðåçóëüòàòèâí³ñòü òà áåçïå÷í³ñòü. Ó ðàç³ âèÿâëåííÿ ïàòîëîã³¿, íà 
öèõ ñòàä³ÿõ, ìîæëèâî âèð³øóâàòè ïèòàííÿ ïðî ïîäàëüøèé 
ïåðåá³ã âàã³òíîñò³ òà åë³ì³íàö³þ óðàæåíîãî ïëîäà. Íåäîë³ê á³îïñ³¿ 
õîð³îíà – öå âèñîêèé ðèçèê âèêèäíÿ (2,0-3,0 %), ÿêèé, ïðè ö³é 
ïðîöåäóð³, º âèùèì, í³æ ïðè àìí³îöåíòåç³. 

Ìåòîäèêè äëÿ â³çóàë³çàö³¿ åìáð³îíà òà ïëîäà. Åìáð³îñêîï³ÿ 
ïðîâîäèòüñÿ â ïåðøîìó òðèìåñòð³ âàã³òíîñò³ (äî 12 òèæíÿ). 
Ãíó÷êèé åíäîñêîï ó ñòåðèëüíèõ óìîâàõ ââîäèòüñÿ â ïîðîæíèíó 
ìàòêè ì³æ àìí³îíîì òà õîð³îíîì ï³ä êîíòðîëåì ÓÇÄ ³ç ìåòîþ 
â³çóàë³çàö³¿ åìáð³îíà òà âèÿâëåííÿ ñòðóêòóðíèõ ìàëüôîðìàö³é.  

Ôåòîñêîï³ÿ ïðîâîäèòüñÿ, çàçâè÷àé, ì³æ 18 ³ 22 òèæíÿìè 
âàã³òíîñò³. Çä³éñíþºòüñÿ ìàí³ïóëÿö³ÿ çà äîïîìîãîþ çîíäà íà 
îñíîâ³ âîëîêîííî¿ îïòèêè, ùî ââîäèòüñÿ â ïîðîæíèíó ìàòêè. 
Ìåòîäèêà ìàº ïåâí³ îáìåæåííÿ, îñê³ëüêè, îáëàñòü, äîñòóïíà 
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îãëÿäó, íåâåëèêà, àëå ³íôîðìàòèâíà ö³íí³ñòü ö³º¿ ìåòîäèêè 
ïåðåâèùóº óëüòðàçâóêîâå ñêàíóâàííÿ. Êð³ì öüîãî, ðåçóëüòàòîì 
ö³º¿ ïðîöåäóðè, òàêîæ ÿê ³ åìáð³îñêîï³¿, ìîæå áóòè ìèìîâ³ëüíèé 
âèêèäåíü â 5,0-10,0 % âèïàäêàõ, íàâ³òü, ÿêùî âèêîíóºòüñÿ 
êâàë³ô³êîâàíèì ôàõ³âöåì 

Äîñë³äæåííÿ òêàíèí òà îðãàí³â ïëîäà çà äîïîìîãîþ á³îïñ³¿. 
Ïåðêóòàííà á³îïñ³ÿ øê³ðè º ìåòîäîì ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè 
äëÿ âèêëþ÷åííÿ ó ïëîäà òàêèõ ïàòîëîã³÷íèõ ñòàí³â ÿê: ãåíåòè÷í³ 
ôîðìè ³õò³îçó, àëüá³í³çì, áóëüîçíèé åï³äåðìîë³ç, äèñòðîô³÷íèé 
åï³äåðìîë³ç, ã³ïîã³äðîòè÷íà (àíã³äðîòè÷íà) åêòîäåðìàëüíà 
äèñïëàç³ÿ òà ³íø³. Ïåðåêóòàíà á³îïñ³ÿ øê³ðè çä³éñíþºòüñÿ ï³ä 
êîíòðîëåì ÓÇÄ â òåðì³í 17-20 òèæí³â âàã³òíîñò³. 

Á³îïñ³ÿ îðãàí³â ïëîäà – ïîêàçàíà äëÿ âèêëþ÷åííÿ 
ìåòàáîë³÷íî¿ ïàòîëîã³¿: äåô³öèò ãëþêîçî-6-ôîñôàòäåã³äðîãåíàçè, 
äåô³öèòó îðí³ò³íòðàíêàðáàì³ëàçè, äåô³öèòó êàðáàì³ëôîñôàò-
ñèíòàçè òà ³íøèõ ïàòîëîã³÷íèõ ïîðóøåíü. Á³îïñ³ÿ ïðîâîäèòüñÿ 
ï³ä êîíòðîëåì ÓÇÄ â òåðì³í 17-20 òèæí³â âàã³òíîñò³. Á³îïñ³ÿ 
ì’ÿç³â âèêîíóºòüñÿ â òåðì³í 18 òèæí³â âàã³òíîñò³ çàäëÿ 
ã³ñòîõ³ì³÷íîãî äîñë³äæåííÿ ì’ÿçîâèõ âîëîêîí äëÿ âèêëþ÷åííÿ 
ñïàäêîâîãî çàõâîðþâàííÿ – òàêîãî, çîêðåìà, ÿê ì’ÿçîâî¿ 
äèñòðîô³¿ Äþøåíà. 

Äîñÿãíåííÿì ïðåíàòàëüíîãî òåñòóâàííÿ ñë³ä ââàæàòè 
ñòâîðåííÿ ìåòîäèê äëÿ âèçíà÷åííÿ ñòàò³ ïëîäà, ùî ñòàëî 
ðåàëüíèì çàâäÿêè çàïðîâàäæåííþ òåõíîëîã³é ÓÇÄ, àìí³îöåíòåçó, 
îäåðæàííÿ âîðñèíîê õîð³îíà ùå ó 1970 ðîö³. Âíàñë³äîê 
çàïðîâàäæåííÿ òåõíîëîã³é äîïîì³æíèõ ðåïðîäóêòèâíèõ 
òåõíîëîã³é, â 90-õ ðîêàõ, ç’ÿâèëàñü ìîæëèâ³ñòü ñòàòåâî¿ 
³äåíòèô³êàö³¿ åìáð³îíà íà ñòàä³¿, ÿêà ïåðåäóâàëà éîãî òðàíñôåðó 
äî ïîðîæíèíè ìàòêè53. Ï³çí³øå, áóëî âæå ðîçðîáëåíî ìåòîäèêó 
ñîðòóâàííÿ Õ òà Y ñïåðìè çà äîïîìîãîþ ïðîòî÷íî¿ öèòîìåòð³¿54. 
Ö³ äîñë³äæåííÿ âèçíà÷èëè íàïðÿìîê êîíöåïö³¿, ÿêà îòðèìàëà 
íàçâó «ñòàòåâà ñåëåêö³ÿ», à ñàìå – ìîæëèâ³ñòü âèáîðó ñòàò³ 
ìàéáóòíüî¿ äèòèíè çà áàæàííÿì áàòüê³â ÿê çà ìåäè÷íèìè, òàê ³ 
íå ìåäè÷íèìè ïîêàçàííÿìè.  

²íôîðìàòèâíèé ïîòåíö³àë ïðåíàòàëüíèõ òåõíîëîã³é çíà÷íèé, 
îñê³ëüêè, âîíè âèçíà÷àþòü øèðîêèé ñïåêòð ïàòîëîã³¿, ÿêà 
ïîâèííà áóòè äîâåäåíà äî âàã³òíî¿ äëÿ îñìèñëåíîãî âèð³øåííÿ 
                                                            
53 (Tarin, J. J. and A. H. Handyside, 1993). 
54 (Johnson, L. A., G. R. Welch, 1999). 
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ïîäàëüøîãî ïåðåá³ãó âàã³òíîñò³. Îñîáëèâîãî çíà÷åííÿ ìàþòü 
õâîðîáè ëþäèíè, ÿê³ îáóìîâëåí³ ãåíåòè÷íèì ïîõîäæåííÿì. 
Íàðàç³, ç ðîçâèòêîì ñòðàòåã³¿ ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè, áàãàòî 
ñïàäêîâèõ õâîðîá ä³àãíîñòóºòüñÿ íà ðàíí³õ òåðì³íàõ âàã³òíîñò³, 
ùî íàáóâàº âåëèêî¿ ö³ííîñò³, áî ïåðåá³ã ãåíåòè÷íèõ õâîðîá äóæå 
òÿæêèé, âîíè íå ï³äëÿãàþòü ë³êóâàííþ, äèòèíà ñòàº ³íâàë³äîì 
àáî âìèðàº â ð³çí³ òåðì³íè ï³ñëÿ íàðîäæåííÿ, ÷àñò³øå â 
äèòèíñòâ³.  

Çíà÷íî¿ àêòóàëüíîñò³ òà ñîö³àëüíîãî îá´ðóíòóâàííÿ íàáóâàº 
ïðåíàòàëüíà ä³àãíîñòèêà òàêî¿ õðîìîñîìíî¿ ïàòîëîã³¿, ÿê õâîðîáà 
Äàóíà, ÿêà õàðàêòåðèçóºòüñÿ ñïåöèô³÷íèìè ðèñàìè îáëè÷÷ÿ, 
çàçâè÷àé, íàÿâí³ñòþ óðàæåíü âíóòð³øí³õ îðãàí³â òà çíèæåííÿì 
³íòåëåêòó. Òàê³ õâîð³, â íàø ÷àñ, äîæèâàþòü íàâ³òü äî 60 ðîê³â 
òà ïîòðåáóþòü ñîö³àëüíîãî äîãëÿäó55. Ç óðàõóâàííÿì òîãî, ùî 
ïðè÷èíà çàõâîðþâàííÿ çàëåæèòü â³ä ïðîöåñ³â ìåéîçó, ïðàêòè÷íî, 
âñ³ âàã³òí³ ìàþòü ðèçèê íàðîäæåííÿ äèòèíè ç ñèíäðîìîì Äàóíà 
– ³ öåé ðèçèê çíà÷íî ï³äâèùóºòüñÿ ç â³êîì æ³íêè. 

Àìåðèêàíñüêèé êîëåäæ àêóøåðñòâà ³ ã³íåêîëîã³¿, ïî÷èíàþ÷è 
ùå ç 2007 ðîêó, ðåêîìåíäóº ïðîâîäèòè ïðåíàòàëüíèé ñêðèí³íã 
õâîðîáè Äàóíà óñ³ì âàã³òíèì æ³íêàì, íåçàëåæíî â³ä â³êó. 
Íå³íâàçèâíå ïðåíàòàëüíå ÄÍÊ òåñòóâàííÿ íàäàº ìîæëèâ³ñòü 
âèÿâëÿòè õâîðîáó Äàóíà, ïî÷èíàþ÷è ç 10 òèæíÿ âàã³òíîñò³, ç 
âèñîêîþ (99,0%) ÷óòëèâ³ñòþ òà ñïåöèô³÷í³ñòþ 99.5%56. 

Òàêèì ÷èíîì, ìîæíà ïðèçíàòè, ùî íàóêîâ³ ðîçðîáêè â ãàëóç³ 
ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè, âïðîâàäæåííÿ ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè º 
ñóòòºâèì äîñÿãíåííÿì ó ñôåð³ ïðàêòè÷íî¿ ìåäèöèíè57. Îñíîâíèì 
³ íàéá³ëüø ä³ºâèì ³íñòðóìåíòîì çàáåçïå÷åííÿ íàðîäæåííÿ 
çäîðîâèõ íàùàäê³â ó ðîáîò³ ñó÷àñíîãî ñïåö³àë³ñòà íà åòàï³ 
ïëàíóâàííÿ òà ïåðåá³ãó âàã³òíîñò³ º ïðåíàòàëüíå ìåäèêî-
ãåíåòè÷íå òåñòóâàííÿ, ÿêå ïîâèííî áóòè ïîâíîö³ííî ðåàë³çîâàíî 
ñïåö³àë³ñòîì58. Îòæå, äîñÿãíåííÿ ïðåíàòàëüíîãî òåñòóâàííÿ òà 
ñêðèí³íã àäåêâàòíî íàäàþòü íàóêîâî îá´ðóíòîâàíó â³äïîâ³äíó 
³íôîðìàö³þ äëÿ îïòèìàëüíî¿ ï³äòðèìêè âàã³òíîñò³ ³ ïîëîã³â, 
ïîêðàùàþòü ðåïðîäóêòèâí³ ïðîöåñè, çàãàëîì. 

                                                            
55 (Foley KR, Taffe J., Bourke J., 2016.). 
56 (Wilson KL., Czerwinski JL., Hoskovec J., 2013). 
57 (Pop-Tudose M. E., Popescu-Spineni D., Armean P. et al., 2018). 
58 (Palomaki G. E., Kloza E. M., Lambert-Messerlian G. M., 2011, Spencer Ê., 

2014). 
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2. 2. Методологічні засади преімплантаційної 
генетичної діагностики та скринінгу 

Àêòóàëüíèì º âèçíàòè, ùî ïðå³ìïëàíòàö³éíà ãåíåòè÷íà 
ä³àãíîñòèêà (ÏÃÄ) ïðåäñòàâëÿº ñîáîþ òåõíîëîã³þ âèçíà÷åííÿ 
ãåíåòè÷íîãî ñòàòóñó åìáð³îíà, à ñàìå, äîñë³äæåííÿ ãåíåòè÷íèõ 
ñòðóêòóð ñòàòåâèõ êë³òèí ÷è êë³òèí åìáð³îíà, âèÿâëåííÿ ãåííèõ 
òà/àáî õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é íà åòàï³ äî ³ìïëàíòàö³¿ îñòàííüîãî 
ó ïîðîæíèíó ìàòêè. Àðãóìåíòîì ñòâîðåííÿ ³ ïîøèðåííÿ 
ñòðàòåã³¿ ïðå³ìïëàíòàö³éíî¿ ãåíåòè÷íî¿ ä³àãíîñòèêè, ñë³ä 
ââàæàòè òîé ôàêò, ùî ó ïåâíèõ âèïàäêàõ, âàã³òí³ñòü íå 
çàâåðøóºòüñÿ íàðîäæåííÿì çäîðîâî¿ äèòèíè. Ïðè÷èíà öüîãî 
ïîëÿãàº â ïîðóøåíí³ ïðîöåñó ³ìïëàíòàö³¿ àáî íå âèíîøóâàííÿ 
âàã³òíîñò³ âíàñë³äîê ïàòîëîã³¿ åìáð³îí³â ÿê ïðè ïðèðîäí³é 
âàã³òíîñò³, òàê ³ ïðè çàñòîñóâàíí³ äîïîì³æíèõ ðåïðîäóêòèâíèõ 
òåõíîëîã³é, ùî íàäàëî çìîãó ìàòè ä³òåé æ³íêàì ÿê ä³òîðîäíîãî 
â³êó, òàê ³ â ñòàðøèõ â³êîâèõ êàòåãîð³ÿõ, â ÿêèõ â³äì³÷àºòüñÿ 
çðîñòàþ÷èé ïîïèò íà òàê³ ìàí³ïóëÿö³¿.  

Íà ï³äñòàâ³ ïðîâåäåííÿ ï³ëîòíîãî äîñë³äæåííÿ áóëî 
âñòàíîâëåíî, ùî éìîâ³ðí³ñòü ³ìïëàíòàö³¿ òà ïåðåá³ã âàã³òíîñò³ ÿê 
ðåçóëüòàò çàñòîñóâàíí³ åêñòðàêîðïîðàëüíîãî çàïë³äíåííÿ 
çàëåæèòü íà 70,0% â³ä åìáð³îíàëüíîãî ôàêòîðó59. 

Ïàòîëîã³ÿ åìáð³îíà âèíèêàº âíàñë³äîê äâîõ òàêèõ ïðîöåñ³â: 
çì³í íà ð³âí³ õðîìîñîì (àíåóïëî¿ä³¿), ÿê³ ïðîÿâëÿþòüñÿ â ÿêîñò³ 
âòðàòè àáî íàÿâíîñò³ äîäàòêîâî¿ õðîìîñîìè ÷è ¿¿ ÷àñòèíè, òà 
ìóòàö³é îêðåìèõ ãåí³â. Íàéá³ëüø ÷àñòîþ ïðè÷èíîþ âèíèêíåííÿ 
õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é º íåðîçõîäæåííÿ õðîìîñîì ó ïðîöåñ³ 
äîçð³âàííÿ ñòàòåâèõ êë³òèí. Ïðè÷îìó, ó 85,0% âèïàäê³â 
àíåóïëî¿ä³¿ åìáð³îí³â ïîâ’ÿçàí³ ç ïîðóøåííÿìè ï³ä ÷àñ îîãåíåçó 
(äîçð³âàííÿ ÿéöåêë³òèí) ³ ëèøå â 15,0% âèïàäê³â – ç³ 
ñïåðìàòîãåíåçîì.  

Á³ëüø ð³äê³ñíèìè ïðè÷èíàìè õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é 
åìáð³îí³â º óñïàäêóâàííÿ áàòüê³âñüêî¿ õðîìîñîìíî¿ ïàòîëîã³¿ òà 
ïîðóøåííÿ â ïðîöåñ³ äðîáëåííÿ çèãîòè (çàïë³äíåíî¿ 
ÿéöåêë³òèíè). Òàêîæ ñë³ä ïàì’ÿòàòè, ùî, ïðèáëèçíî, 50,0% óñ³õ 
âèïàäê³â, ò. ç. «ì³êðîäåëåö³éíèõ» ñèíäðîì³â (âòðàòà 
ñóáì³êðîñêîï³÷íèõ ê³ëüêîñòåé ãåíåòè÷íîãî ìàòåð³àëó) âèíèêàþòü 
ñïîíòàííî, à íå óñïàäêîâóþòüñÿ â³ä áàòüê³â. Õàðàêòåðíèì º òå, 
                                                            
59 (Yang Z. J. Liu, G. S. Collins S. et al., 2012). 
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ùî ó âàã³òíèõ ï³ñëÿ 40 ðîê³â âèïàäêè àíåóïëî¿äíèõ åìáð³îí³â 
ìîæå ïåðåâèùóâàòè 60,0%.  

Ñë³ä âêàçàòè ³ íà òå, ùî á³ëüø³ñòü åìáð³îí³â ³ç õðîìîñîìíèìè 
àíîìàë³ÿìè – íåæèòòºçäàòí³ ³ ìèìîâ³ëüíî àáîðòóþòüñÿ. Çà 
äàíèìè Âñåñâ³òíüî¿ îðãàí³çàö³¿ îõîðîíè çäîðîâ’ÿ, áëèçüêî 15,0% 
âàã³òíîñòåé çàâåðøóºòüñÿ ñïîíòàííèìè àáîðòàìè, äî 40,0% – ó 
æ³íîê ñòàðøîãî â³êó. ×àñòîòà õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é, ñåðåä 
âèêèäí³â 2-7 òèæíåâîãî â³êó, çíà÷íà ³ íàë³÷óº 40,0-66,0%. Îòæå, 
ïðè íàÿâíîñò³ ó åìáð³îí³â ñòðóêòóðíèõ òà ê³ëüê³ñíèõ çì³í 
õðîìîñîì â³äáóâàºòüñÿ ¿õ åë³ì³íàö³ÿ. Ðàçîì ³ç òèì, õðîìîñîìí³ 
àíîìàë³¿, ÿê³ çáåð³ãëèñÿ ïðè íàðîäæåíí³ äèòèíè, ïðèçâîäÿòü äî 
÷àñòêîâî¿ àáî ïîâíî¿ áåçïë³äíîñò³. Òîìó, ó ïîïóëÿö³¿ íå 
íàêîïè÷óþòüñÿ òàê³ õâîð³, à ç’ÿâëÿþòüñÿ âíàñë³äîê õðîìîñîìíèõ 
òà ãåíîìíèõ çì³í â ïðîöåñ³ ãàìåòîãåíåçó ó çäîðîâèõ ëþäåé. 

Õðîìîñîìí³ àíîìàë³¿ âèêëèêàþòü ïîðóøåííÿ çàãàëüíîãî 
ãåíåòè÷íîãî áàëàíñó, òîìó, ïàòîëîã³÷í³ åôåêòè õðîìîñîìíèõ ³ 
ãåíîìíèõ ìóòàö³é âèÿâëÿþòüñÿ íà âñ³õ ñòàä³ÿõ îíòîãåíåçó ³, 
ìîæëèâî, íàâ³òü, íà ñòàä³¿ ãàìåò, âïëèâàþ÷è íà ôîðìóâàííÿ 
íàñòóïíèõ. Ó öèõ âèïàäêàõ, ìîâà éäå ïðî ð³çê³ ïîðóøåííÿ ðàíí³õ 
ìîðôîãåíåòè÷íèõ ïðîöåñ³â, îñê³ëüêè, ïîðóøåííÿ ãåíîìíîãî 
áàëàíñó ïðèçâîäèòü äî äèñêîîðäèíàö³¿ àêòèâàö³¿ òà ³íàêòèâàö³¿ 
ãåí³â ó â³äïîâ³äí³é ñòàä³¿ ðîçâèòêó àáî â³äïîâ³äíîìó ì³ñö³ 
áëàñòîöèñòè, ùî îáóìîâëþº çàãèáåëü çàïë³äíåíèõ ÿéöåêë³òèí íà 
ñòàä³¿ çèãîòè-áëàñòîöèñòè, ùå äî ³ìïëàíòàö³¿. Âñòàíîâëåíî, ùî 
õðîìîñîìí³ àíîìàë³¿ ñïîñòåð³ãàþòüñÿ, çäåá³ëüøå, íà ñòàä³¿ 
áëàñòîöèòè òà åìáð³îíà60.  

Òîæ, ïðîãðåñ â ãàëóç³ ìîëåêóëÿðíî¿ ãåíåòèêè ³ óáåçïå÷èâ 
ìîæëèâ³ñòü çàäëÿ ïîãëèáëåíîãî âèâ÷åííÿ ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿ òà 
ïðåñèìïòîìàòè÷íîãî âèçíà÷åííÿ ãåíåòè÷íèõ çàõâîðþâàíü, ùå íà 
äî³ìïëàíòàö³éí³é ñòàä³¿61. Òàêèé ï³äõ³ä ñïðÿìîâàíî íå ò³ëüêè íà 
âèÿâëåííÿ ñòàòóñó åìáð³îíà, àëå é ÷ëåí³â ðîäèíè, ìîæå 
ïðèçâîäèòè äî âèð³øåííÿ ïðîáëåì ñîö³àëüíî¿ àäàïòàö³¿. Ïîðÿä ³ç 
öèì, â ³ñòîðè÷íîìó àñïåêò³ ïåðåäóìîâîþ çàïðîâàäæåííÿ 
ïðå³ìïëàíòàö³éíî¿ ä³àãíîñòèêè ñë³ä ââàæàòè ïîÿâó â íàóêîâ³é 
ë³òåðàòóð³ ïîâ³äîìëåííÿ ñòîñîâíî âèçíà÷åííÿ ñòàò³ åìáð³îí³â 
êðîëèêà íà ñòàä³¿ áëàñòîöèñòè62. 

                                                            
60 (Papadopoulos G., 1989) 
61 (Kuliev A., Verlinsky Y., 2005) 
62 (Edwards R. G., 1967, Chen S. U., Ho H. N.Chen H. F. et al., 1997) 
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Ðåàë³çàö³ÿ öüîãî íàïðÿìó íàóêîâî-ïðèêëàäíîãî äîðîáêó â 
êë³í³÷íó ïðàêòèêó â³äáóëàñÿ â 1990 ðîö³, êîëè ó ïîäðóææÿ 
íàðîäèëàñÿ äèòèíà, ó ÿêî¿ áóëî âèçíà÷åíî ñòàòü çàâäÿêè á³îïñ³¿ 
åìáð³îíà íà ñòàä³¿ ïåðåä ³ìïëàíòàö³ºþ, ñåëåêòèâíî îáðàíî 
åìáð³îí æ³íî÷î¿ ñòàò³, à ïîêàçàííÿìè äëÿ ö³º¿ ïðîöåäóðè áóëà Õ-
ç÷åïëåíà ïàòîëîã³ÿ â àíàìíåç³. Òàêèì ÷èíîì, áóëî ïîïåðåäæåíî 
íàðîäæåííÿ äèòèíè ÷îëîâ³÷î¿ ñòàò³, óðàæåíîþ Õ-ç÷åïëåíèì 
ðåöåñèâíèì ïîðóøåííÿì63. ², íàïðèêëàä, ïî÷èíàþ÷è ç 1993 ðîêó, 
ïðå³ìïëàíòàö³éíà ä³àãíîñòèêà íàáóâàº ïîøèðåííÿ, ¿¿ àêòèâíå 
çàïðîâàäæåííÿ çàñíîâàíå íà ã³ïîòåç³, ùî ñåëåêö³ÿ àíåóïëî³äíèõ 
îîöèò³â ³ åìáð³îí³â ïðèâåäå äî ïîë³ïøåííÿ ðåçóëüòàò³â 
äîïîì³æíèõ ðåïðîäóêòèâíèõ òåõíîëîã³é64.  

Ðàçîì ³ç òèì, çàçíà÷èìî: íà ï³äñòàâ³ ìåòà-àíàë³çó òà 
ñèñòåìíîãî àíàë³çó ïðå³ìïëàíò³ö³éíîãî ãåíåòè÷íîãî ñêðèí³íãó 
áóëè îòðèìàí³ ðåçóëüòàòè, ÿê³ äåìîíñòðóâàëè, ùî ïåðøà 
ãåíåðàö³ÿ ïðå³ìïëàíòàö³éíèõ ä³àãíîñòè÷íèõ ïðîöåäóð áóëà ìàëî 
åôåêòèâíà ³ íåçíà÷íî ï³äâèùóâàëà åôåêòèâí³ñòü íàñòàííÿ 
âàã³òíîñò³ ï³ñëÿ äîïîì³æíèõ ðåïðîäóêòèâíèõ òåõíîëîã³é òà íå 
çìåíøóâàëà ðèçèê âèêèäí³â65. Á³ëüø òîãî, ïðèçíàºìî íàñòóïíå: 
ïðå³ìïëàíò³ö³éíèé ãåíåòè÷íèé ñêðèí³íã äîñòîâ³ðíî çíèæóâàâ 
÷àñòîòó æèâèõ ä³òåé ï³ñëÿ çàñòîñóâàííÿ äîïîì³æíèõ 
ðåïðîäóêòèâíèõ òåõíîëîã³é ó æ³íîê ñòàðøèõ â³êîâèõ ãðóï, ó 
ïîð³âíÿíí³ ç ïîêàçíèêàìè â ãðóï³ æ³íîê, ÿêèì íå ïðîâîäèëè 
òåñòóâàííÿ ï³ä ÷àñ âàã³òíîñò³66. 

Õî÷à, ö³ ðîáîòè íå ïîçáàâëåí³ íèçêè ìåòîäè÷íèõ òà 
ñòàòèñòè÷íèõ íåäîë³ê³â. Òàêîæ, òàê³ íåïåðåäáà÷åí³ ðåçóëüòàòè, 
ïîÿñíþþòü äîäàòêîâî íàñòóïíèìè ïðè÷èíàìè: ïîøêîäæåííÿì 
ïðå³ìïëàíòàö³éíîãî åìáð³îíà âíàñë³äîê á³îïñ³¿; îáìåæåíå òà íå 
ïîâíå äîñë³äæåííÿ õðîìîñîì çà ðàõóíîê ìåòîäèê, ÿê³ áóëè 
çàñòîñîâàí³ ðàí³øå; ìîçà¿öèçì òðèäåííîãî åìáð³îíà âíàñë³äîê 
ïîìèëêè â ïåð³îä ïîñòçèãîòíîãî ðîçùåïëåííÿ67. Òîæ, ñàìå ö³ 
îáñòàâèíè òà â³äñóòí³ñòü åôåêòèâíèõ ìåòîä³â äî³ìïëàíòàö³éíî¿ 
ä³àãíîñòèêè íå äîçâîëÿëî àêòèâíî çàïðîâàäæóâàòè öþ ñòðàòåã³þ 
â êë³í³÷íó ïðàêòèêó.  

                                                            
63 (Handyside A. H., 1990) 
64 (Munné S., Lee A., Rosenwaks Z., et al., 1993) 
65 (Mastenbroek S., Twisk M., Van der Veen F. et al., 2011) 
66 (Mastenbroek S., Twisk M., Van der Veen F. et al., 2011). 
67 (Geraedts J. P., 2010). 
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Àëå, ç ÷àñîì, óäîñêîíàëåííÿ òåõíîëîã³é á³îïñ³¿ åìáð³îíà â 
êîìá³íàö³¿ ç ðîçðîáêîþ ï³äõîä³â äî âèñîêî÷óòëèâîãî àíàë³çó 
ãåíåòè÷íîãî ìàòåð³àëó íà ïðå³ìïëàíòàö³éíîìó åòàï³, ñòâîðèëî 
íàä³éíèé ôóíäàìåíò çàäëÿ øèðîêîãî çàëó÷åííÿ ïðåíàòàëüíîãî 
ñêðèí³íãó ÿê äîñêîíàëîãî ³íñòðóìåíòà ïîë³ïøåííÿ 
ðåïðîäóêòèâíèõ ïîêàçíèê³â68. Ðîçâèòîê ïåðåäîâèõ òåõíîëîã³é 
äîçâîëÿº àíàë³çóâàòè âñ³ 23 ïàðè õðîìîñîì (22 ïàðè àóòîñîì òà 
ñòàòåâ³ õðîìîñîìè), ìåòîä, â³äîìèé ÿê àíàë³ç «24 õðîìîñîìè». 

Ïðå³ìïëàíòàö³éí³ ãåíåòè÷í³ äîñë³äæåííÿ, óìîâíî, ðàí³øå 
ðîçä³ëÿëè íà: ïðå³ìïëàíòàö³éíó ãåíåòè÷íó ä³àãíîñòèêó; 
ïðå³ìïëàíòàö³éíèé ãåíåòè÷íèé ñêðèí³íã69. Ñó÷àñíà 
íîìåíêëàòóðà ïîä³ëÿº äîñë³äæåííÿ íà ïðå³ìïëàíòàö³éíå 
ãåíåòè÷íå òåñòóâàííÿ àíåóïëî³ä³é (ÏÃÒ-À), ñòðóêòóðíèõ 
õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é ó ïàð-íîñ³¿â çáàëàíñîâàíèõ õðîìîñîìíèõ 
ïåðåáóäîâ (ÏÃÒ-SR) òà ìîíîãåííèõ äåôåêò³â (ÏÃÒ-Ì). Îäíàê, 
ðîçâèòîê ä³àãíîñòè÷íèõ òåõíîëîã³é í³âåëþâàâ ìåòîäîëîã³÷íó 
ð³çíèöþ ì³æ ÏÃÒ-À òà ÏÃÒ-SR.  

Ôàêòè÷íî, íà ñüîãîäí³ – öå ºäèíèé ìåòîä äîñë³äæåííÿ. 
Çàçíà÷èìî, ùî ÏÃÒ-SR ÷è ÏÃÒ-Ì ïðîâîäÿòü ó ïîäðóæí³õ ïàð, ùî 
º íîñ³ÿìè âñòàíîâëåíîãî ãåííîãî ÷è õðîìîñîìíîãî äåôåêòó. 
Ïðå³ìïëàíòàö³éíà ãåíåòè÷íà ä³àãíîñòèêà – öå òåõíîëîã³ÿ, ÿêà 
ïîïåðåäæàº â ðîäèíàõ òðàíñì³ñ³þ ìîíîãåíîãî äåôåêòó íàùàäêàì 
³ äîçâîëÿº ïàðàì ³ç ñ³ìåéíèì àíàìíåçîì ìîíîãåíèõ ðîçëàä³â, 
ïîâ’ÿçàíèõ ³ç Õ çàõâîðþâàííÿì ³ â³äîìèõ õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é 
ïîïåðåäæàòè ïåðåíîñ åìáð³îí³â ç öèìè ñïåöèô³÷íèìè 
ãåíåòè÷íèìè ïîðóøåííÿìè70.  

Çàñâ³ä÷èìî ³ ïðî òå, ùî íàðàç³, íå ³ñíóº ºäèíî¿ ôîðìóëè äëÿ 
óñ³õ ìóòàö³é, îñê³ëüêè, ð³çí³ ãåíí³ ëîêóñè ïîòðåáóþòü 
³íäèâ³äóàë³çàö³¿, àëå äèçàéí äîñë³äæåííÿ ïîâèíåí â³äòâîðþâàòè 
³íôîðìàö³þ íåîáõ³äíó äëÿ ïðå³ìïëàíòàö³éíîãî ãåíåòè÷íîãî 
ä³àãíîçó.  

Ìåòîäîëîã³ÿ ÏÃÒ-Ì áóëà âèçíàíà ìåäè÷íîþ ñï³ëüíîòîþ 
åôåêòèâíèì çàñîáîì çàäëÿ ïðîô³ëàêòèêè ìîíîãåííèõ ñïàäêîâèõ 
ïîðóøåíü ³ç âèñîêîþ çàõâîðþâàí³ñòþ òà ñìåðòí³ñòþ71. Ìåòà ÏÃÒ-
À – öå âèÿâëåííÿ õðîìîñîìíî íîðìàëüíèõ åìáð³îí³â in vitro, ùî, 

                                                            
68 (Simpson J. L, 2012). 
69 (Ä. Î. Ìèêèòåíêî, Ë. ß. Ïèëèï, 2014, Ìèêèòåíêî Ä. Î., 2017). 
70 (Chen H., Chen S. U., Ma G., 2018). 
71 (Brezina P. R., Brezina D. S.,. Kearns W. G., 2012). 
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ïîòåíö³éíî, çá³ëüøóº äîëþ óñï³øíèõ öèêë³â ³ç ïëàíîâèì 
ïåðåíîñîì îäíîãî åìáð³îíà ³ ïðèçâîäèòü äî ì³í³ìóìó óñêëàäíåííÿ 
òà íå âèíîøóâàííÿ âàã³òíîñò³ ïðè äâ³éí³. Öå, ôàêòè÷íî, ìåòîä 
ñêðèí³íãó, ÿêèé ïðîâîäèòüñÿ äëÿ ïàðè, ó ÿêî¿ â³äñóòí³é 
ï³äâèùåíèé ðèçèê íàðîäæåííÿ äèòèíè, ïîâ’ÿçàíèé ³ç ïåâíèìè 
ñïàäêîâèìè çàõâîðþâàííÿìè. Âèçíàºìî, ùî ÏÃÒ-À ïðîâîäÿòü çà 
ïîêàçàííÿìè, êîëè ïîäðóæíÿ ïàðà íå ìàº âñòàíîâëåíèõ 
ïîðóøåíü ãåíåòè÷íîãî àïàðàòó, îäíàê, ³ìîâ³ðí³ñòü îòðèìàííÿ 
åìáð³îíà ç ãåíåòè÷íèì äåôåêòîì º ï³äâèùåíîþ.  

Äî òîãî æ, ñë³ä ïðèçíàòè, ùî ÏÃÒ-À âèÿâëÿº åìáð³îíè ç 
àíåóïëî¿ä³ºþ, ç çàãðîçîþ ïîðóøåíü ³ìïëàíòàö³¿, íàÿâí³ñòþ 
ôàêòîð³â, ÿê³ íåãàòèâíî âïëèâàþòü íà íàðîäæåííÿ æèâèõ ä³òåé, 
îñîáëèâî ó æ³íîê ñòàðøèõ â³êîâèõ ãðóï72. Ìåòîþ º ïîêðàùàííÿ 
ïîêàçíèê³â íàðîäæåííÿ íå ïðîñòî æèâèõ ä³òåé, à, çäîðîâèõ ä³òåé, 
çàâäÿêè âèêëþ÷åííÿ åìáð³îí³â ³ç àíåóïëî¿ä³ºþ äî ïåðåíîñó â 
ìàòêó73.  

Íà ñüîãîäí³, çàãàëüíîïðèéíÿòèìè äî çàñòîñóâàííÿ º òðè 
ï³äõîäè äî ïðîâåäåííÿ àíàë³çó ãåíåòè÷íîãî ìàòåð³àëó íà 
ïðå³ìïëàíòàö³éíîìó åòàï³: àíàë³ç ïîëÿðíèõ ò³ëåöü ÿéöåêë³òèíè, 
áëàñòîìåðà åìáð³îíó òà êë³òèí òðîôåêòîäåðìàëüíî¿ îáîëîíêè 
(òàáë. 2.2).  

Ç öüîãî, çàçíà÷èìî, ùî äîñë³äæåííÿ ïîëÿðíèõ ò³ëåöü (² òà ²²) 
ÿéöåêë³òèíè, îòðèìàíèõ çà äîïîìîãîþ á³îïñ³¿, äîçâîëÿº çäîáóòè 
íå ïðÿì³ ñâ³ä÷åííÿ ïðî ãåíåòè÷íèé àïàðàò îîöèòà òà ðåäóêö³éíèõ 
êë³òèííèõ óòâîðåíü, ÿê³ âèíèêàþòü ïðè äîçð³âàíí³ ÿéöåêë³òèí. 
Âîíè íå â³ä³ãðàþòü æîäíî¿ ðîë³ â çàïë³äíåíí³ òà ìîæóòü áóòè 
âèëó÷åí³ áåç ïîøêîäæåííÿ ÿéöåêë³òèíè. ¯õ òåñòóâàííÿ äàº 
íåïðÿìó ³íôîðìàö³þ ïðî õðîìîñîìíèé íàá³ð ÿéöåêë³òèíè, àëå, 
íå º ãàðàíò³ºþ ¿¿ íîðìàëüíîñò³ ³, âæå òèì á³ëüøå, íå º 
õàðàêòåðèñòèêîþ ìàéáóòíüîãî åìáð³îíà74. Ìåòîä, íà ñüîãîäí³, 
ïðàêòè÷íî, íå âèêîðèñòîâóºòüñÿ. 

Äîñë³äæåííÿ áëàñòîìåðà çä³éñíþþòü íà êë³òèíàõ åìáð³îíà íà 
3-5 äîáó éîãî ðîçâèòêó (6-8 êë³òèííà ñòàä³ÿ). Ó öåé ÷àñ, êë³òèíè 
åìáð³îíà íåäèôåðåíö³éîâàí³.  

                                                            
72 (Maia S. B., Moura H., Kane S. C. et al., 2015). 
73 (Human Fertilisation Embryology Authority. Guide to Infertility and Directory 

of Clinics 2005/06. London: HFEA/Dr Foster). 
74 (Geraedts J., Montag M., Magli MC. et al., 2011). 
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Ïðå³ìïëàíòàö³éíà á³îïñ³ÿ áëàñòîöèò³â, îòðèìàíèõ â ïðîöåñ³ 
çàñòîñóâàííÿ äîïîì³æíèõ ðåïðîäóêòèâíèõ ìåòîäèê, äîçâîëÿº 
âèÿâëÿòè ñïàäêîâó ïàòîëîã³þ ùå äî ³ìïëàíòàö³¿ åìáð³îíà â ìàòêó 
³, òèì ñàìèì, ïîïåðåäèòè íàðîäæåííÿ õâîðî¿ äèòèíè75.  

Êë³òèíè òðîôåêòîäåðìè ìàþòü åìáð³îíàëüíå ïîõîäæåííÿ òà 
ôîðìóþòü çîâí³øíþ îáîëîíêó åìáð³îíà. Á³îïñ³þ 
òðîôåêòîäåðìàëüíî¿ îáîëîíêè ïðîâîäÿòü íà ñòàä³¿ áëàñòîöèñòè 
(5–6 òà äîáà ðîçâèòêó). Òåñòóâàííÿ êë³òèí òðîôåêòîäåðìè º 
õàðàêòåðèñòèêîþ åìáð³îíà, îäíàê, îáìåæåíà ìîæëèâ³ñòþ 
òðîôåêòîäåðìàëüíîãî ìîçà¿öèçìó, ùî º ïðîîáðàçîì ìàéáóòíüîãî 
ôåòîïëàöåíòàðíîãî ìîçà¿öèçìó. Äîñë³äæåííÿ âèìàãàº 
çàìîðîæóâàííÿ åìáð³îíà íà ÷àñ ïðîâåäåííÿ àíàë³çó (â³ä ê³ëüêîõ 
äí³â äî ê³ëüêîõ òèæí³â) òà âèêîðèñòàííÿ, â ïîäàëüøîìó, â 
êð³îöèêëàõ äîïîì³æíèõ ðåïðîäóêòèâíèõ òåõíîëîã³é. Íàéá³ëüøó 
ê³ëüê³ñòü ÄÍÊ âèñîêî¿ ÿêîñò³, äëÿ äîñë³äæåííÿ íà 
ïðå³ìïëàíòàö³éíîìó åòàï³, ìîæëèâî îòðèìàòè ëèøå ç êë³òèí 
òðîôåêòîäåðìè76. 

Â îñòàíí³ ðîêè ïåðåâàãà íàäàºòüñÿ íîâ³é ãåíåðàö³¿ 
äîñë³äæåíü, òàê çâàíà ïðå³ìïëàíòàö³éíà ä³àãíîñòèêà 2.0, ùî 
õàðàêòåðèçóºòüñÿ á³îïñ³ºþ ïîëÿðíèõ ò³ëåöü àáî êë³òèí 
òðîôåêòîäåðìè çàì³ñòü á³îïñ³¿ òðèäåííîãî åìáð³îíà ç àíàë³çîì 
àíåóïëîä³¿ âñ³õ 23 ïàð õðîìîñîì íà â³äì³íó â³ä îáìåæåíî¿ 
ê³ëüêîñò³ õðîìîñîì àáî ìåòîäèêè FISH. Ïîð³âíÿëüíà 
õàðàêòåðèñòèêà îá’ºêò³â äîñë³äæåííÿ, à òàêîæ íàö³îíàëüíîãî 
ðåãóëþâàííÿ ðåïðîäóêòèâíèõ òåõíîëîã³é îêðåìèõ êðà¿í ñâ³òó òà 
ìîæëèâ³ñòü ïîêðèòòÿ ïðå³ìïëàíòàö³éíèõ äîñë³äæåíü ÷åðåç 
íàö³îíàëüí³ ñèñòåìè îáîâ’ÿçêîâîãî ìåäè÷íîãî ñòðàõóâàííÿ 
ïðåäñòàâëåí³ – ó òàáë. 2.3 òà íà ðèñ. 2.1. 

Ââàæàºìî çà äîö³ëüíå ïðèçíàòè, ùî ïîêàçàííÿìè äëÿ 
ïðîâåäåííÿ ÏÃÒ åìáð³îí³â º íàñòóïí³: çâè÷íå íå âèíîøóâàííÿ 
âàã³òíîñò³; ìíîæèíí³ íåâäàë³ ñïðîáè äîïîì³æíèõ 
ðåïðîäóêòèâíèõ òåõíîëîã³é; áåçïë³ääÿ íåâèçíà÷åíîãî ´åíåçó; â³ê 
ìàòåð³, ïîíàä, 35 ðîê³â; âèðàæåíèé ÷îëîâ³÷èé ôàêòîð áåçïë³ääÿ 
(ï³äâèùåíèé ð³âåíü àíåóïëî¿ä³¿ ñïåðìàòîçî¿ä³â); íàÿâí³ñòü â 
àíàìíåç³ âàã³òíîñò³ ÷è íàðîäæåííÿ äèòèíè ç õðîìîñîìíîþ 
àíîìàë³ºþ; ï³äòâåðäæåíå íîñ³éñòâî ñòðóêòóðíèõ õðîìîñîìíèõ 

                                                            
75 (Wu R. C., Kuo P. L., 1994, Chen S. U., Ho H. N., Chen H. F. et al., 1997, Minasi 

MG., Fiorentino F., Ruberti A. et al., 2017). 
76 (Ä. Î. Ìèêèòåíêî, Ë. ß. Ïèëèï, 2014, Ìèêèòåíêî Ä. Î., 2017). 
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ïåðåáóäîâ; ï³äòâåðäæåíå íîñ³éñòâî ìóòàö³é ãåí³â, ùî çóìîâëþþòü 
ñïàäêîâó ãåííó ïàòîëîã³þ; HLA-ñåëåêö³ÿ åìáð³îí³â77. 

 
Ðèñóíîê 2.1 – Êàðòîãðàìà êîìïåíñàö³¿ âèòðàò íà ïðîâåäåííÿ 

ÏÃÄ â êðà¿íàõ ªâðîïè ÷åðåç ñèñòåìó îáîâ’ÿçêîâîãî 
ìåäè÷íîãî ñòðàõóâàííÿ78  

Âàæëèâèì äîñÿãíåííÿì ïðå³ìïëàíòàö³éíèõ ãåíåòè÷íèõ 
òåõíîëîã³é, ó ïåðøó ÷åðãó, ñë³ä ââàæàòè ñòðàòåã³þ âèÿâëåííÿ 
ìîíîãåííî¿ ïàòîëîã³¿ ó åìáð³îíà79. Òîæ, çà äîïîìîãîþ 
ïðå³ìïëàíòàö³éíî¿ ãåíåòè÷íî¿ ä³àãíîñòèêè ìîæíà âèÿâëÿòè ó 
åìáð³îíà òàê³ àóòîñîìíî-äîì³íàíòí³ çàõâîðþâàííÿ: ì³îòîí³÷íà 
äèñòðîô³ÿ I òèïó, íåéðîô³áðîìàòîç ³ õâîðîáà Øàðêî-Ìàð³-Òóòà; 
àóòîñîìíî-ðåöåñèâí³ ðîçëàäè, òàê³ ÿê áåòà-òàëàñåì³ÿ 
/ñåðïîâèäíîêë³òèíí³ àíîìàë³¿ (ç àáî áåç òèïóâàííÿ HLA), 
ìóêîâ³ñö³äîç, ñï³íàëüíà ì’ÿçîâà àòðîô³ÿ; Õ-ç÷åïëåíí³ ðåöåñèâí³ 
çàõâîðþâàííÿ, âêëþ÷àþ÷è ì’ÿçîâó äèñòðîô³þ Äþøåíà-Áåêåðà, 
ãåìîô³ë³þ À òà Â80.  

                                                            
77 (Ìèêèòåíêî Ä. Î., Ïèëèï Ë. ß.,  2014, Ìèêèòåíêî Ä. Î., 2017). 
78 (ESHRE. Europe map reimbursement [Internet]. 2007; http//www.eshre. 

eu/ESHRE/English/Specialty-Groups/Data-collectionConsortia/Europe-map-
reimbursement/page.aspx/739).  

79 (Goldman K. N., Nazem T., Berkeley A. et al., 2016). 
80 (Maia S. B., Moura H., Kane S. C. et al., 2015). 
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Ïðèêëàäîì òàêîãî çàïðîâàäæåííÿ ó ïðàêòèêó äîñÿãíåíü 
ïðå³ìïëàíòàö³éíèõ ä³àãíîñòè÷íèõ òåõíîëîã³é ìîæå ñëóãóâàòè 
ñòàòåâà ³äåíòèô³êàö³ÿ òà àìïë³ô³êàö³ÿ ãåí³â áåòà-ãëîá³íà ç 
áëàñòîìåð³â, îòðèìàíèõ çà äîïîìîãîþ á³îïñ³¿82. Ö³ äîñë³äæåííÿ 
ÿâèëèñÿ çàïîðóêîþ âèâ÷åííÿ ãåíåòè÷íî¿ ïðèðîäè ãåìàòîëîã³÷íî¿ 
ïàòîëîã³¿, à ñàìå, ãåìîô³ë³¿ À, ÿêà º Õ-ç÷åïëåíèì ðåöåñèâíèì 
çàõâîðþâàííÿì ³ç ãåìîðàã³÷íèì ñèíäðîìîì, ïðèçâåäå äî 
³íâàë³äèçàö³¿ â ðàííüîìó â³ö³ ç íåãàòèâíèìè ñîö³àëüíèìè 
íàñë³äêàìè.  

Åò³îëîã³÷íèì ôàêòîðîì ââàæàºòüñÿ ð³çí³ âàð³àíòè ìóòàö³é 
ãåíà ôàêòîðó VIII (F8), ðîçòàøîâàíîãî íà Xq28. Ïî÷èíàþ÷è ç 
ïåðøîãî ñåêâåíóâàííÿ ãåíà F8, ó 1984 ðîö³, òà ï³çí³øå, áóëî 
îïèñàíî ³ ïðåäñòàâëåíî á³ëüøå í³æ 200 ãåííèõ ìóòàö³é, ÿê³ 
âèêëèêàþòü ãåìîô³ë³þ, â áàç³ êàòàëîãó ìóòàö³é ëþäèíè83. Ïîøóê 
öèõ ìóòàö³é ïðîäîâæóºòüñÿ, íàðàç³, â íàóêîâèõ äîñë³äæåííÿõ 
ïîâ³äîìëÿºòüñÿ ïðî øèðîêèé ñïåêòð ìîëåêóëÿðíîãî äåôåêòó òà 
ìóòàö³é ó ïàö³ºíò³â ³ç ð³çíèìè ôîðìàìè ãåìîô³ë³¿84. Ïðèéìàþ÷è 
äî óâàãè çíà÷íó ñìåðòí³ñòü ó õâîðèõ ³ç òÿæêîþ ãåìîô³ë³ºþ, 
áåçóìîâíî, âàæëèâèì º ïðå³ìïëàíòàö³éíå òåñòóâàííÿ öüîãî 
çàõâîðþâàííÿ, ùî íàäàº ìîæëèâ³ñòü ïðèïèíåííÿ âàã³òíîñò³.  

Âàæëèâèì º, ïîðÿä ³ç öèì, ³ ãåíäåðíà ñåëåêö³ÿ åìáð³îíà çà 
äîïîìîãîþ ìåòîäèêè FISH òà ïåðåñàäêà ò³ëüêè åìáð³îíà æ³íî÷î¿ 
ñòàò³ ó âèïàäêó Õ-ç÷åïëåíèõ ðåöåñèâíèõ õâîðîá. Òàêà ñòðàòåã³ÿ 
óæå ñïðèéíÿòà â ïåâíèõ êë³í³êàõ, àëå, ñë³ä ïàì’ÿòàòè, ùî 
ãåíäåðíà ñåëåêö³ÿ åìáð³îí³â äîçâîëåíà íå ó âñ³õ êðà¿íàõ85. 
Ðîçðîáëåíà ìåòîäèêà ïðåä³ìïëàíòàö³éíî¿ ä³àãíîñòèêè áåòà-
òàëàññåì³¿ íà ï³äñòàâ³ ïîë³ìåðàçíî¿ ëàíöþãîâî¿ ðåàêö³¿ (ÏËÐ) â 
ðåàëüíîìó ÷àñ³ òà ìåòîäèêè FISH in situ86.  

Ïðå³ìïëàíòàö³éíå ãåíåòè÷íå òåñòóâàííÿ ïîñ³äàº òàêîæ 
âàæëèâå ì³ñöå â ïðîô³ëàêòèö³ íåéðîäåãåíåðàòèâíèõ çàõâîðþâàíü 
ãåíåòè÷íîãî ïîõîäæåííÿ, à ñàìå – õâîðîáè Ãåíò³íãòíîíà, ÿêà ìàº 
àóòîñîìíî-äîì³íàíòå óñïàäêóâàííÿ ç â³äñòðî÷åíèì ïðîÿâîì 
êë³í³÷íî¿ ñèìïòîìàòèêè. Õâîðîáà Ãåíò³íãòíîíà áóëà ïåðøèì 
ãåíåòè÷íèì çàõâîðþâàííÿì, ñòîñîâíî ÿêîãî áóëî ïðîâåäåíî 

                                                            
82 (Wu R. C., Kuo P. L., 1994). 
83 (Human Gene Mutation Database http://www.hgmd.cf.ac.uk/ac/index.php; Factor 

VIII Variant Database http://www.factorviii-db.org/). 
84 (Guillet B., Lambert T., d’Oiron R. et al., 2006, Bogdanova N., Markoff A., 

Pollmann H. et al., 2005). 
85 (Fernández RM., Peciña A., Sánchez B. et al., 2015). 
86 (Hung C..C., Chen S..U., Lin S..Y. et al., 2010). 
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âèâ÷åííÿ ïîë³èìîðô³çìó ÄÍÊ, ùî çíàéøëî ïîäàëüøå íàóêîâå 
çàñòîñóâàííÿ87. Ïðåñèìïòîìàòè÷íå òà ïðåíàòàëüíå òåñòóâàííÿ â 
ðîäèíàõ ³ç õâîðîáîþ Ãåíòèíãòîíà çàïðîâàäæåíî âæå ïðîòÿãîì 30 
ðîê³â ³ç âêëþ÷åííÿì ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ. 
Ïðå³ìïëàíòàö³éíå òåñòóâàííÿ ïîëÿãàº â äîñë³äæåííÿ êë³òèí 4-8 
êë³òèííîãî åìáð³îíà ç âèçíà÷åííÿì ìàðêåð³â ö³º¿ ïàòîëîã³¿. 
Îòðèìàíà ³íôîðìàö³ÿ, ó ïîäàëüøîìó, ìîæå áóòè âèêîðèñòàíà 
äëÿ âèáîðó çäîðîâîãî åìáð³îíà äëÿ ³ìïëàíòàö³¿ â ìàòêó æ³íêè. 
Îêð³ì òîãî, ìîæëèâà é ïðåíàòàëüíà ä³àãíîñòèêà äëÿ ïëîäà88. 

Ðåçóëüòàòè êë³í³÷íèõ ñïîñòåðåæåíü çà õâîðèìè ñâ³ä÷àòü ïðî 
òàêå:  

åôåêòèâíîãî ë³êóâàííÿ ö³º¿ õâîðîáè íå ³ñíóº, çàãàëîì, 
ñèìïòîìàòè÷íèé ï³äõ³ä, ³íôîðìàö³éíèé ïîòåíö³àë êë³í³÷íèõ 
ïðåäèêòîð³â çàõâîðþâàííÿ äîðîñëî¿ ëþäèíè º äóæå íèçüêèì, ùî 
ñïîíóêàº äî ïîøóêó íîâ³òí³õ ìåòîäîëîã³÷íèõ ï³äõîä³â 
ïðå³ìïëàíòàö³éíîãî ãåíåòè÷íîãî òåñòóâàííÿ, ÿêå ñòàº 
âèð³øàëüíèì çàäëÿ íàðîäæåííÿ çäîðîâî¿ äèòèíè ó íîñ³¿â 
ïàòîëîã³÷íîãî ãåíà.  

Ñë³ä âêàçàòè, ùî ó íàóêîâ³é ïðàö³, ÿêà áóëà íàäðóêîâàíà ó 
2019 ðîö³, íàâåäåí³ ðåçóëüòàòè çàïðîâàäæåííÿ ìåòîäèê ïîøóêó 
ìóòàö³é ïðè íåéðîäåãåíåðàòèâíèõ çàõâîðþâàííÿõ çà äîïîìîãîþ 
ê³ëüê³ñíî¿ ïîë³ìåðàçíî¿ ëàíöþãîâî¿ ðåàêö³¿ (ÏËÐ ARMS-qPCR) 
òà/àáî àíàë³ç çâ’ÿçê³â ÄÍÊ. Çã³äíî äàíèõ öüîãî äîñë³äæåííÿ, ³ç 
50 åìáð³îí³â 49.2% (29/59) áóëè íå óðàæåí³ ³ 50.8% (30/59) - 
óðàæåí³. Òàê, çîêðåìà, áóëî ïðîâåäåíî 12 öèêë³â ïåðåñàäêè 
åìáð³îí³â, òðè ç ÿêèõ – çàê³í÷èëèñü âàã³òí³ñòþ òà ïîëîãàìè89.  

Çàçíà÷èìî, ùî ñó÷àñí³ ìîæëèâîñò³ ìîëåêóëÿðíî¿ ä³àãíîñòèêè 
îáóìîâèëè âèêîðèñòàííÿ âèñîêî÷óòëèâèõ ìåòîä³â ÏÃÄ, â îñíîâ³ 
ÿêèõ ïîêëàäåíå ÿâèùå ã³áðèäèçàö³¿ íóêëå¿íîâèõ êèñëîò. ¯õ 
ìîæíà ðîçä³ëèòè íàñòóïíèì ÷èíîì: à) çà ãëèáèíîþ äîñë³äæåííÿ 
íà ìåòîäè îáìåæåíîãî õðîìîñîìíîãî ñêðèí³íãó (FISH, ÏËÐ-
ìåòîäè) òà ïîâíî-ãåíîìíîãî ñêðèí³íãó (÷³ï-ä³àãíîñòèêà, 
ñåêâåíóâàííÿ «íîâîãî» ïîêîë³ííÿ); á) çà ïðèíöèïîì ä³àãíîñòèêè 
íà ìåòîäè, çàñíîâàí³ íà ÿâèù³ àìïë³ô³êàö³¿ (ÏËÐ-ìåòîäè), 
ôëóîðåñöåíòí³é ã³áðèäèçàö³¿ in situ òà ÷³ï-ä³àãíîñòèêà. 
Îñîáëèâîñò³ ¿õíüîãî ïðèçíà÷åííÿ äëÿ ä³àãíîñòèêè ãåíåòè÷íî¿ 
ïàòîëîã³¿ åìáð³îí³â ìîæíà ðîçãëÿíóòè çà òàáë. 2.4. 
                                                            
87 (Yapijakis Ñ., 2016). 
88 (Kuliev A., Verlinsky Y., 2005). 
89 (Liao CH., Chang MY., Ma GC. et al., 2019). 



  

Ò
à
áë

è
ö
ÿ 

2
.4

 -
 Î

ñî
áë

è
âî

ñò
³ 
çà

ñò
îñ

ó
âà

í
í
ÿ
 ì

åò
îä

³â
 Ï

Ã
Ä

 *
 

Ã
ð
óï

à
 ì

åò
îä

³â
 

Ï
ð
è
ê
ë
à
ä
è

Ï
îê

à
çà

í
í
ÿ

Ì
åò

îä
è
 î

áì
åæ

åí
îã

î
õ
ðî

ì
îñ

îì
í
îã

î 
ñê

ðè
í
³í

ãó
Ç
àñ

í
îâ

àí
³ 
í
à 

ÿ
âè

ù
³ 

àì
ï
ë
³ô

³ê
àö

³¿
 

(Ï
Ë

Ð
-

ä
³à

ãí
îñ

òè
ê
à)

 

- 
ê
ë
àñ

è
÷
í
à 

Ï
Ë

Ð
;

- 
Ï

Ë
Ð
 â

 ð
åæ

è
ì

³ 
ð
åà

ë
üí

îã
î 

÷
àñ

ó
; 

- 
ñå

ê
âå

í
ó
âà

í
í
ÿ
; 

- 
ô

ð
àã

ì
åí

òí
è
é
 à

í
àë

³ç
 (
Q

F
-Ï

Ë
Ð
);
 

- 
ì

³í
³ñ

åê
âå

í
ó
âà

í
í
ÿ
 /

 ì
àñ

-
ñï

åê
òð

îì
åò

ð
³ÿ

.

-
ä
³à

ãí
îñ

òè
ê
à 

ì
îí

îã
åí

í
î¿

 ï
àò

îë
îã

³¿
;

- 
ñå

ë
åê

ö
³ÿ

 å
ì

áð
³î

í
ó
 ç

à 
H

L
A

-ã
åí

îò
è
ï
îì

; 
- 

ñå
ë
åê

ö
³ÿ

 å
ì

áð
³î

í
ó
 ç

à 
ð
åç

ó
ñ-

÷
è
í
í
è
ê
îì

; 
- 

îá
ì

åæ
åí

è
é
 õ

ð
îì

îñ
îì

í
è
é
 ñ

ê
ð
è
í
³í

ã.
 

F
IS

H
-ì

åò
îä

è
- 

F
IS

H
-à

í
àë

³ç
-

îá
ì

åæ
åí

è
é
 õ

ð
îì

îñ
îì

í
è
é
 ñ

ê
ð
è
í
³í

ã;
- 

çá
àë

àí
ñî

âà
í
³ 
õ
ð
îì

îñ
îì

í
³ 
ï
åð

åá
ó
ä
îâ

è
 ó

 á
àò

üê
³â

; 
- 

ä
åÿ

ê
³ 
âè

ï
àä

ê
è
 í

åç
áà

ë
àí

ñî
âà

í
è
õ
 õ

ð
îì

îñ
îì

í
è
õ
 

ï
åð

åá
ó
ä
îâ

; 
-

ñå
ë
åê

ö
³ÿ

 å
ì

áð
³î

í
à 

çà
 ñ

òà
òò

þ
.

Ì
åò

îä
è
 ï

îâ
í
îã

åí
îì

í
îã

î 
ñê

ðè
í
³í

ãó
×

³ï
-

ä
³à

ãí
îñ

òè
ê
à 

- 
÷
³ï

-ï
îð

³â
í
ÿ
ë
üí

à 
ãå

í
îì

í
à 

ã³
áð

è
ä
è
çà

ö
³ÿ

 (
÷
³ï

-Ï
Ã
Ã
);
 

- 
S
N

P
-å

ð
å¿

; 
- 

ê
àð

³î
ì

àï
³í

ã;
 

-
ñê

ð
è
í
³í

ã 
âñ

üî
ãî

 ã
åí

îì
ó
;

- 
ä
³à

ãí
îñ

òè
ê
à 

ì
îí

îã
åí

í
î¿

 ï
àò

îë
îã

³¿
; 

- 
õ
ð
îì

îñ
îì

í
³ 
ï
åð

åá
ó
ä
îâ

è
 ó

 á
àò

üê
³â

; 
- 

÷
è
ñå

ë
üí

³ 
í
åâ

ä
àë

³ 
ñï

ð
îá

è
 Ä

Ð
Ò
 (
ï
îí

àä
 ä

âà
 

ï
åð

åí
îñ

è
 ÷

è
 ï

åð
åí

îñ
 á

³ë
üø

å 
òð

üî
õ
 å

ì
áð

³î
í
³â

 
ñó

ì
àð

í
î 

áå
ç 

åô
åê

òó
);
 

- 
çâ

è
÷
í
å 

í
åâ

è
í
îø

ó
âà

í
í
ÿ
 â

àã
³ò

í
îñ

ò³
 ï

ð
è
 

í
îð

ì
àë

üí
îì

ó
 ê

àð
³î

òè
ï
³ 
ï
ë
îä

à.
Ñ
åê

âå
í
ó
âà

í
í
ÿ
 

«
í
îâ

îã
î»

 
ï
îê

îë
³í

í
ÿ
 

- 
Ñ
åê

âå
í
ó
âà

í
í
ÿ
 «

í
îâ

îã
î»

 
ï
îê

îë
³í

í
ÿ
 

-
ñê

ð
è
í
³í

ã 
âñ

üî
ãî

 ã
åí

îì
ó
;

- 
õ
ð
îì

îñ
îì

í
³ 
ï
åð

åá
ó
ä
îâ

è
 ó

 á
àò

üê
³â

; 
- 

áà
ãà

òî
ð
àç

îâ
³ 
í
åâ

ä
àë

³ 
ñï

ð
îá

è
 Ä

Ð
Ò
; 

- 
çâ

è
÷
í
å 

í
åâ

è
í
îø

ó
âà

í
í
ÿ
 â

àã
³ò

í
îñ

ò³
 ï

ð
è
 

í
îð

ì
àë

üí
îì

ó
 ê

àð
³î

òè
ï
³ 
ï
ë
îä

à;
 

-
ä³

àã
í
îñ

òè
ê
à 

ì
îí

îã
åí

í
î¿

 ï
àò

îë
îã

³¿
 (
îê

ðå
ì
³ 
âè

ï
àä

ê
è
).
 

Ä
æ

åð
åë

î9
0
 Ñ

è
ñò

åì
àò

è
çî

âà
í
î 

ó
 ò

àá
ë
è
÷
í
îì

ó
 â

è
ãë

ÿ
ä
³ 
àâ

òî
ð
àì

è
 ì

îí
îã

ð
àô

³¿
 

   
   

   
   

   
   

   
   

   
   

   
   

   
   

   
   

   
   

   
   

9
0
 (
Ì

è
ê
è
òå

í
ê
î 

Ä
. 
Î

.,
 Ï

è
ë
è
ï
 Ë

. 
ß

.,
  
2
0
1
4
, 

Ì
è
ê
è
òå

í
ê
î 

Ä
. 
Î

.,
 2

0
1
7
) 

Ковальова О. М., Микитенко Д. О. 
Медичні та етичні аспекти генетичного тестування і консультування 

– 74 –



Розділ II 
Пренатальне та преімплантаційне генетичне тестування 

– 75 – 

Îòæå, çàñâ³ä÷èìî ïðî òàêå: êîæåí ³ç íàâåäåíèõ ìåòîä³â 
çàñíîâàíèé íà äåòåêö³¿ óí³êàëüíèõ ïîñë³äîâíîñòåé ÄÍÊ, îäíàê, 
íèçêà ìåòîäè÷íèõ îñîáëèâîñòåé îáóìîâëþº ñïåöèô³÷í³ñòü 
çàñòîñóâàííÿ êîæíîãî ç íèõ. 

Ïðå³ìïëàíòàö³éí³ ãåíåòè÷í³ äîñë³äæåííÿ ³ç çàñòîñóâàííÿì 
ìåòîäó ÏËÐ. Ìåòîäè ÏËÐ ìàþòü, íàðàç³, øèðîê³ ä³àãíîñòè÷í³ 
ìîæëèâîñò³, îäíàê, ¿õíüîþ ãîëîâíîþ îñîáëèâ³ñòþ º äåòåêö³ÿ 
óí³êàëüíèõ ïîñë³äîâíîñòåé ÄÍÊ, ç ÷èì ³ ïîâ’ÿçàí³ îáìåæåííÿ ¿õ 
âèêîðèñòàííÿ: òîáòî, ïåðåâàæíî, ç ìåòîþ ä³àãíîñòèêè íîñ³éñòâà 
ãåííî¿ ïàòîëîã³¿. Ñåðåä öèõ ä³àãíîñòè÷íèõ ìîæëèâîñòåé âàðòî 
âèîêðåìèòè íàñòóïí³: 

- ïðÿìà ä³àãíîñòèêà ãåííèõ ìóòàö³é; 
- íåïðÿìà ä³àãíîñòèêà óñïàäêóâàííÿ ãåííèõ õâîðîá; 
- HLA- òà ðåçóñ-ñåëåêö³ÿ åìáð³îí³â; 
- ñêðèí³íã àíåóïëî¿ä³é (îáìåæåíèé, íèçüêîð³âíåâèé). 
Çðîçóì³ëî, ùî ðîáîòà ç îáìåæåíîþ ê³ëüê³ñòþ ãåíåòè÷íîãî 

ìàòåð³àëó îáóìîâëþº íåîáõ³äí³ñòü âðàõóâàííÿ äâà òàêèõ 
îñíîâíèõ ìîìåíòè. À, ñàìå: ìîæëèâ³ñòü äîñë³äæåííÿ íåâåëèêî¿ 
ê³ëüêîñò³ ö³ëüîâèõ ïîñë³äîâíîñòåé ³ç îäí³º¿ êë³òèíè òà âèñîêà 
éìîâ³ðí³ñòü ä³àãíîñòè÷íî¿ ïîìèëêè ÷åðåç ÿâèùå «âèïàä³ííÿ 
àëåëþ» (~25,0% äëÿ îäí³º¿ êë³òèíè). Ç ìåòîþ âèêëþ÷åííÿ 
îñòàííüîãî ï³ä ÷àñ ä³àãíîñòèêè êîíêðåòíî¿ ìóòàö³¿, ïðîâîäèòüñÿ 
äîñë³äæåííÿ ç÷åïëåíèõ ³ç íåþ ìàðêåð³â, ùî, çà ñâîþ ñóòòþ, º 
ïîë³ìîðô³çìàìè îäèíè÷íèõ íóêëåîòèä³â (SNP) ÷è êîðîòêèìè 
òàíäåìíèìè ïîâòîðàìè (STR).  

Ï³äâèùåííþ ³íôîðìàòèâíîñò³ ä³àãíîñòèêè òà ð³çêîìó 
çíèæåííþ éìîâ³ðíîñò³ «âèïàä³ííÿ àëåëþ» ñïðèÿº òàêîæ ðîáîòà 
ç êë³òèíàìè òðîôåêòîäåðìàëüíî¿ îáîëîíêè, îñê³ëüêè, ï³ä ÷àñ 
á³îïñ³¿ âäàºòüñÿ îòðèìàòè ôðàãìåíò, ùî ñêëàäàºòüñÿ, ÿê ïðàâèëî, 
ç ïîíàä 5-òè êë³òèí. Âèêîðèñòàííÿ êîæíîãî îêðåìîãî ç÷åïëåíîãî 
ìàðêåðó çíèæóº éìîâ³ðí³ñòü ïîìèëêè íà 25,0% â³ä ïîïåðåäíüî¿ 
éìîâ³ðíîñò³. Ç ìåòîþ âèáîðó ç÷åïëåíèõ ìàðêåð³â ñë³ä ôîêóñóâàòè 
óâàãó ñàìå íà âèñîêîïîë³ìîðôíèõ ìàðêåðàõ, ÿê³ ðîçòàøîâàí³ íà 
â³äñòàí³ íå á³ëüø, í³æ 1-5 ñÌ (íå á³ëüø í³æ 5,0% éìîâ³ðíîñò³ 
ðåêîìá³íàö³¿), îïòèìàëüíî – äî 2,5 ñÌ. Ïî ìîæëèâîñò³, ñë³ä 
óíèêàòè äèíóêëåîòèäíèõ STR-ïîâòîð³â – â ñèëó á³ëüøî¿ 
éìîâ³ðíîñò³ ä³àãíîñòè÷íî¿ ïîìèëêè ÷åðåç ôóíêö³îíàëüí³ 
îñîáëèâîñò³ ÄÍÊ-ïîë³ìåðàçè ï³ä ÷àñ ñèíòåçó íåóêëåîòèäíîãî 
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ëàíöþãà ç òàíäåìíèìè ïîâòîðàìè àáî îáìåæåíó ðîçä³ëüíó 
çäàòí³ñòü QF-ÏËÐ.  

Ç íàâåäåíîãî âèùå ñòàº çðîçóì³ëîþ äîö³ëüí³ñòü îö³íþâàííÿ 
ä³àãíîñòè÷íî¿ ³íôîðìàòèâíîñò³ äëÿ êîæíîãî îêðåìîãî âèïàäêó òà 
íàÿâíîñò³ çíà÷íî¿ á³áë³îòåêè ïðàéìåð³â. Ó òàêèõ óìîâàõ, çàäëÿ 
äîñë³äæåííÿ äåê³ëüêîõ ëîêóñ³â, îäíî÷àñíî âäàþòüñÿ äî ñòðàòåã³¿ 
«ãí³çäîâî¿» ÏËÐ ³ç ìåòîþ ïîïåðåäíüî¿ àìïë³ô³êàö³¿ ö³ëüîâèõ 
ðåã³îí³â, àáî ïîâíîãåíîìíî¿ àìïë³ô³êàö³¿. 

Íà â³äì³íó â³ä àëãîðèòìó, ùî âèêîðèñòîâóºòüñÿ äëÿ òàðãåòíî¿ 
ä³àãíîñòèêè ìóòàö³¿, ñêðèí³íã àíåóïëî¿ä³é òà HLA-ñåëåêö³ÿ 
åìáð³îí³â ïðîâîäÿòüñÿ ç âèêîðèñòàííÿì äåê³ëüêîõ STR-ëîêóñ³â 
íà äîñë³äæóâàíó õðîìîñîìó. Îäíàê, çðîçóì³ëî, ùî, â òàêèõ 
âèïàäêàõ, ä³àãíîñòèêà çáàëàíñîâàíèõ õðîìîñîìíèõ ïåðåáóäîâ òà 
ì³êðîäåëåö³é – º íåìîæëèâîþ.  

Â³çóàë³çàö³ÿ ðåçóëüòàò³â ðåàêö³¿ ìîæå â³äáóâàòèñÿ øëÿõîì 
ãåëü-åëåêòðîôîðåçó, ôëóîðåñöåíòíî¿ äåòåêö³¿ çà ê³íöåâîþ òî÷êîþ 
÷è â ðåæèì³ «ðåàëüíîãî ÷àñó» (íàâåäåíî íà ðèñ. 2.2), 
ñåêâåíóâàííÿ, ì³í³ñåêâåíóâàííÿ, êàï³ëÿðíîãî åëåêòðîôîðåçó. 

 
Ðèñ. 2.2. Ôðàãìåíò âëàñíî¿ ïðå³ìïëàíòàö³éíî¿ ãåíåòè÷íî¿ 

ä³àãíîñòèêè ìåòîäîì Real-Time PCR ³ç ïðèâîäó ïîë³ê³ñòîçó 
íèðîê:  

à) åìáð³îí, ùî íå º íîñ³ºì ãåíåòè÷íîãî äåôåêòó;  
á) åìáð³îí-íîñ³é äîì³íàíòíî¿ ìóòàö³¿ ñ.9564_9566delÑÀÀ 

(p.N3188Kfs) ãåíà PKD1 ó ãåòåðîçèãîòíîìó ñòàí³. 

Òàêèì ÷èíîì, ç îãëÿäó íà ïðèâåäåíå âèùå, ìîæíà 
ôîðìàë³çóâàòè íàñòóïí³ íåäîë³êè âèêîðèñòàííÿ ÏËÐ ó 
ïðå³ìïëàíòàö³éíèõ äîñë³äæåííÿõ. À, ñàìå: 
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- àíàë³ç îáìåæåíî¿ ê³ëüêîñò³ ëîêóñ³â; 
- âèñîêà éìîâ³ðí³ñòü êîíòàì³íàö³¿; 
- ìîæëèâ³ñòü íååôåêòèâíî¿ àìïë³ô³êàö³¿; 
- ÿâèùå ïåðåâàæíî¿ àìïë³ô³êàö³¿ òà «âèïàä³ííÿ àëåëþ»; 
- íåìîæëèâ³ñòü äåòåêö³¿ ì³êðîäåëåö³é, çáàëàíñîâàíèõ 

õðîìîñîìíèõ ïåðåáóäîâ, ïîë³ïëî¿ä³¿; 
- íåîáõ³äí³ñòü ïîïåðåäíüî¿ îö³íêè ³íôîðìàòèâíîñò³ 

ïîäðóæíüî¿ ïàðè; 
- íåîáõ³äí³ñòü íàÿâíîñò³ øèðîêî¿ á³áë³îòåêè ïðàéìåð³â. 
Ñë³ä âêàçàòè, ùî íîâèì ïîñòóïîì ó ðîçâèòêó 

ïðå³ìïëàíòàö³éíîãî ÏËÐ-äîñë³äæåííÿ ñòàëà ìîäèô³êàö³ÿ, ÿêà 
çàáåçïå÷óº ìîæëèâ³ñòü ïðîâåäåííÿ ïîâíîãåíîìíîãî ñêðèí³íãó, â 
îñíîâ³ ÿêîãî ëåæèòü ÿâèùå ê³ëüê³ñíî¿ ÏËÐ. Ïðàöþþ÷è ç 
òðîôåêòîäåðìîþ, âäàëîñÿ í³âåëþâàòè òàêå ÿâèùå ÿê «âèïàä³ííÿ 
àëåëþ» òà çàáåçïå÷èòè òî÷í³ñòü ä³àãíîñòèêè íà ð³âí³ 98,6%. 
Îäíàê, ïåðåá³ã ðåàêö³¿ ïîòðåáóº ïðîâåäåííÿ ê³ëüê³ñíî¿ ÏËÐ â 
ðåæèì³ «ðåàëüíîãî ÷àñó» çà 96 ëîêóñàìè â 4-õ ïîâòîðàõ – à, öå 
âèìàãàº ïîñòàíîâêè îäíîãî 384-ëóíêîâîãî ïëàíøåòó íà åìáð³îí ³ 
çíà÷íî îáìåæóº ïðîïóñêíó çäàòí³ñòü ëàáîðàòîð³¿, íå âèð³øóþ÷è 
ïðîáëåìó âèêëþ÷åííÿ ì³êðîäåëåö³éíèõ ñèíäðîì³â, çàãàëîì. 

Â³äïîâ³äíî äî çâ³ò³â, ðåïðåçåíòîâàíèõ PGD Consortium çà 
1997–2008 ðîêè, àñîö³éîâàíèìè ÷ëåíàìè àñîö³àö³¿ áóëî 
ïðîâåäåíî 4763 öèêë³â ³ç âèêîðèñòàííÿì ÏËÐ-ä³àãíîñòèêè, ùî 
ñêëàäàº, áëèçüêî, 18,0% óñ³õ ïðå³ìïëàíòàö³éíèõ äîñë³äæåíü. Ç 
íèõ 4578 – âëàñíå, ïðå³ìïëàíòàö³éíà ä³àãíîñòèêà. ², ëèøå 182 – 
ñåëåêö³ÿ åìáð³îí³â çà ñòàòòþ òà 3 – îáìåæåíèé 
ïðå³ìïëàíòàö³éíèé õðîìîñîìíèé ñêðèí³íã. 

Ïåâíèì ÷èíîì ï³äñóìîâóþ÷è, çàçíà÷èìî òàêå: ñâ³òîâ³ 
òåíäåíö³¿ âèêîðèñòàííÿ ÏËÐ ó ïðå³ìïëàíòàö³éí³é ä³àãíîñòèö³ 
õàðàêòåðèçóþòüñÿ ïîñòóïîâèì çðîñòàííÿì ÷àñòêè äîñë³äæåíü, 
ïðîâåäåíèõ äàíèì ìåòîäîì, ÿê³ ñòàíîì íà 2008 ð³ê ñêëàëè 25,3% 
ïðå³ìïëàíòàö³éíèõ. Îäíàê, íàðàç³, ìåòîä, çà âèêëþ÷åííÿì 
ä³àãíîñòèêè ìîíîãåííî¿ ïàòîëîã³¿, âèò³ñíÿºòüñÿ ìåòîäàìè ïîâíî- 
ãåíîìíîãî ñêðèí³íãó. 

FISH-ìåòîä. Äàíèé ï³äõ³ä çíàéøîâ øèðîêå çàñòîñóâàííÿ äëÿ 
ïðîâåäåííÿ ïðå³ìïëàíòàö³éíîãî ãåíåòè÷íîãî ñêðèí³íãó çà 
îñíîâíèìè õðîìîñîìàìè, à òàêîæ – çàäëÿ ä³àãíîñòèêè ó íîñ³¿â 
çáàëàíñîâàíèõ ñòðóêòóðíèõ õðîìîñîìíèõ ïåðåáóäîâ. Çîêðåìà, 
ñòàíîì íà ê³íåöü 2008 ðîêó, ÷ëåíàìè PGD Consortium áóëî 
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ïðîâåäåíî 21829 ÄÐÒ öèêë³â ³ç çàñòîñóâàííÿì ìåòîäó FISH äëÿ 
ä³àãíîñòèêè õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é, ùî ñòàíîâèëî áëèçüêî 82,0% 
âèïàäê³â ïðå³ìïëàíòàö³éíèõ äîñë³äæåíü. Ðåçóëüòàòè 
ðàíäîì³çîâàíèõ äîñë³äæåíü äîâîäÿòü ³ çàñâ³ä÷óþòü êë³í³÷íó 
åôåêòèâí³ñòü ïðîâåäåííÿ ÏÃÄ ìåòîäîì FISH ó ãðóïàõ ïàö³ºíò³â 
³ç íå âèíîøóâàííÿì, òÿæêèì ÷îëîâ³÷èì ôàêòîðîì áåçïë³äíîñò³ 
òà ñåðåä æ³íîê, â³êîì ïîíàä 35 ðîê³â. Â ¿õí³õ ðåçóëüòàòàõ 
â³äì³÷àëîñü, çîêðåìà, ïðî ï³äâèùåííÿ ÷àñòîòè íàñòàííÿ 
âàã³òíîñò³ é çíèæåííÿ ðèçèêó ñàìîâ³ëüíèõ âèêèäí³â ï³ñëÿ 
ïðîãðàì ÄÐÒ ³ç ïðîâåäåííÿì ÏÃÄ.  

Îäíàê, íàðàç³, ³ñíóº íèçêà äîñë³äæåíü, ó ÿêèõ êë³í³÷íó 
åôåêòèâí³ñòü ìåòîäó FISH ó ÏÃÄ âèÿâëåíî íå áóëî. Íåçâàæàþ÷è 
íà ïåâí³ ìåòîäè÷í³ îáìåæåííÿ äàíèõ ðîá³ò (íàïðèêëàä, 
íåêîðåêòíèé ï³äá³ð ãðóï êîíòðîëþ, çãóáíèé âïëèâ á³îïñ³¿ äâîõ 
áëàñòîìåð³â íà æèòòºçäàòí³ñòü åìáð³îí³â, âèñîêó ÷àñòêó 
åìáð³îí³â áåç ä³àãíîñòèêè), â³äñóòí³ñòü çðîñòàííÿ ÷àñòîòè 
³ìïëàíòàö³¿ ï³ñëÿ ÏÃÄ ìîæíà ïîÿñíèòè ³ ä³àãíîñòè÷íèìè 
îáìåæåííÿìè ìåòîäó FISH, ÿê³ óíåìîæëèâëþþòü ïðîâåäåííÿ 
ïîâíîãåíîìíîãî ñêðèí³íãó. Çàñòîñóâàííÿ ï’ÿòè êîëüîð³â 
âèäèìîãî ñïåêòðó äëÿ ì³÷åííÿ ã³áðèäèçàö³éíèõ çîíä³â îáìåæóº 
ê³ëüê³ñòü ëîêóñ³â õðîìîñîì, êîï³éí³ñòü ÿêèõ ìîæíà âèçíà÷àòè 
îäíî÷àñíî, äî ï’ÿòè. Àíàë³ç äîäàòêîâèõ ëîêóñ³â (à, íàÿâí³ñòü àáî 
â³äñóòí³ñòü ïåâíîãî ëîêóñó åêñòðàïîëþºòüñÿ íà íàÿâí³ñòü àáî 
â³äñóòí³ñòü ö³ëî¿ õðîìîñîìè) âèìàãàº ïðîâåäåííÿ äîäàòêîâèõ 
ðàóíä³â ã³áðèäèçàö³¿, ç êîæíèì ³ç ÿêèõ çðîñòàº éìîâ³ðí³ñòü 
ïîìèëêè. Òîìó, çà ³äåàëüíèõ óìîâ, òåîðåòè÷íî ìîæëèâî 
ïðîâåñòè, ùîíàéá³ëüøå, 3 ðàóíäè ã³áðèäèçàö³¿ ç äîñë³äæåííÿì äî 
15 õðîìîñîì.  

Ïîðÿä ³ç öèì, ïðèçíàºìî, ùî äëÿ ïðîâåäåííÿ ÏÃÄ ìåòîäîì 
FISH çàñòîñîâóþòü ñóì³ø çîíä³â íà ïåâí³ ëîêóñè òèõ õðîìîñîì, 
àíåóïëî¿ä³þ ÿêèõ, íàé÷àñò³øå, ðåºñòðóþòü ó åìáð³îíàõ íà 3-þ 
äîáó ðîçâèòêó (õðîìîñîìè 15, 16, 21, 22) òà òèõ õðîìîñîì, 
íåìîçà¿÷í³ àíåóïëî¿ä³¿ ÿêèõ, íàé÷àñò³øå, ñóì³ñí³ ³ç æèâî 
íàðîäæåííÿì (õðîìîñîìè 13, 18, 21, X, Y). Îáìåæåíà ê³ëüê³ñòü 
õðîìîñîì ïðèçâîäèòü äî îáìåæåíî¿ ä³àãíîñòè÷íî¿ ö³ííîñò³ ìåòîäó 
FISH. Òàê, çà äàíèìè Munne òà ôàõ³âö³â-ãåíåòèê³â, äîñë³äæåííÿ 
5 õðîìîñîì äîçâîëÿº âèÿâëÿòè 28,0 – 31,0% àíåóïëî¿ä³é 
ïðå³ìïëàíòàö³éíèõ åìáð³îí³â, 9 õðîìîñîì (13, 15, 16, 17, 18, 21, 
22, X, Y) - 70,0 – 72,0% àíåóïëî¿ä³é, 12 õðîìîñîì (+8, 14, 20) – 
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79,0 – 80,0% àíåóïëî¿ä³é. Ñó÷àñí³ äîñë³äæåííÿ, ÿê³ ïðîâåäåí³ 
ìåòîäîì ÏÃÃ, ïîêàçàëè ³ çàñâ³ä÷èëè: äîñë³äæåííÿ 12 õðîìîñîì 
äîçâîëÿº âèÿâëÿòè ëèøå 68,0% õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é 
ïðå³ìïëàíòàö³éíèõ åìáð³îí³â, ³ ëèøå çà óìîâè, ùî FISH 
ä³àãíîñòèêó ïðîâîäÿòü ³ç ìàêñèìàëüíèì äîòðèìàííÿì 
ïðîòîêîë³â.  

Îäíàê, íà æàëü, ñë³ä ïðèçíàòè òàêå: ìåòîäó FISH áðàêóº 
òî÷íîñò³ òà â³äòâîðþâàíîñò³ äëÿ ðîáîòè íà îäí³é êë³òèí³.  

Ïî-ïåðøå, äëÿ ïðàâèëüíîãî ïðîâåäåííÿ FISH-ä³àãíîñòèêè 
íåîáõ³äíîþ º îïòèìàëüíà ï³äãîòîâêà ìàòåð³àëó – ïðàâèëüíà 
ô³êñàö³ÿ ÿäðà ç³ çáåðåæåííÿì äîñòóïíîñò³ õðîìàòèíó äëÿ 
ã³áðèäèçàö³¿ òà ì³í³ì³çàö³ºþ ðèçèêó íàêëàäàííÿ ñèãíàë³â, ùî 
âèìàãàº âèñîêîãî ð³âíÿ òåõí³÷íèõ íàâèê³â ñïåö³àë³ñò³â.  

Ïî-äðóãå, æîäí³ ïðîáè – àí³ êîìåðö³éí³, àí³ ïðèãîòîâàí³ ó 
ëàáîðàòîð³¿ íå äîçâîëÿþòü äîñÿãíóòè, íàæàëü, ã³áðèäèçàö³éíî¿ 
åôåêòèâíîñò³ íà ð³âí³ 100,0%, ùî ñâ³ä÷èòü ïðî ðèçèê îòðèìàííÿ 
àðòåôàêòíèõ ìîíîñîì³é ÷åðåç â³äñóòí³ñòü ã³áðèäèçàö³¿. 
Ïîðóøåííÿ ã³áðèäèçàö³¿ ìîæóòü òàêîæ ñïîñòåð³ãàòè ïðè 
íåïðàâèëüíîìó ïðèãîòóâàíí³ ìàòåð³àëó: íàïðèêëàä, ïðè 
ïîðóøåíí³ äåíàòóðàö³¿ ã³áðèäèçàö³éíîãî ñàéòó.  

Ïî-òðåòº, àíàë³ç ðåçóëüòàò³â ã³áðèäèçàö³¿ çàëèøàºòüñÿ, 
äîñèòü, ñóá’ºêòèâíèì ³, â³äïîâ³äíî, âèìàãàº ïåâíèõ íàâèê³â. 
Çîêðåìà, ³íîä³ ìîæíà ñïîñòåð³ãàòè íàêëàäàííÿ ñèãíàë³â, 
ðîçòàøóâàííÿ ¿õ ó ð³çíèõ ïëîùèíàõ, ñâ³÷åííÿ ñì³òòÿ – ùî 
íàãàäóº ñèãíàëè, àáî ðîçùåïëåííÿ ñèãíàëó íà äâà äîìåíè ³ç 
óñêëàäíåííÿì ³íòåðïðåòàö³¿ ðåçóëüòàò³â. Ó òàêèõ âèïàäêàõ 
ïðîâîäÿòü äîäàòêîâèé ðàóíä ã³áðèäèçàö³¿ ³ç çîíäàìè äî ëîêóñ³â 
òèõ ñàìèõ õðîìîñîì, àëå ³íøèõ ðàéîí³â (íàâåäåíî íà ðèñ. 2.3). 
Âèêîðèñòàííÿ ñàìå òàêîãî ï³äõîäó äîçâîëÿº ñóòòºâî ï³äâèùèòè 
òî÷í³ñòü ä³àãíîñòèêè. 

Íå çàéâèì º âêàçàòè ³ íà òàêå, ùî çà äàíèìè PGD Consortium, 
³ç 12620 ïðîãðàì ÏÃÄ, ïðîâåäåíèõ ³ç âèêîðèñòàííÿì ìåòîäó 
FISH, çàðåºñòðîâàíî 12 âèïàäê³â ïîìèëêîâèõ ä³àãíîç³â (0,1%), 
ïðè÷èíîþ ÿêèõ ìîæóòü áóòè ÿê ìîçà¿öèçì ïðå³ìïëàíòàö³éíèõ 
åìáð³îí³â, òàê ³ òåõí³÷í³ îáìåæåííÿ ìåòîäó FISH. Òîìó, ï³ñëÿ 
ïðîâåäåííÿ ÏÃÄ ó âèïàäêó íàñòàííÿ âàã³òíîñò³, ïàö³ºíòàì 
ðåêîìåíäóþòü ïðîâåäåííÿ ³íâàçèâíî¿ ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè 
çàäëÿ âåðèô³êàö³¿ íîðìàëüíîãî êàð³îòèïó ïëîäà.  
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Òàêèì ÷èíîì, âèçíàºìî, ùî ïðîâåäåííÿ ÏÃÄ ìåòîäîì FISH, 
ç³ ñòðîãèì ³ ÷³òêèì äîòðèìàííÿì ðåêîìåíäàö³é PGD Consortium 
³ç êîíòðîëþ ÿêîñò³, äîçâîëÿº äîñë³äæóâàòè àíåóïëî¿ä³¿ îêðåìèõ 
õðîìîñîì ó ïðå³ìïëàíòàö³éíèõ åìáð³îíàõ, îäíàê, íå äàº ïîâíîãî 
óÿâëåííÿ ïðî ¿õ êàð³îòèï.  

 
Ðèñóíîê 2.3 – Ðåçóëüòàòè ã³áðèäèçàö³¿ ìóëüòèêîëüîðîâî¿ ñóì³ø³ 
çîíä³â PGT MultiVysion (Vysis) äî ³íòåðôàçíîãî ÿäðà áëàñòîìåðà 

(False Colors) (ëàáîðàòîð³ÿ öèòîãåíåòèêè êë³í³êè «Íàä³ÿ»): 
äâà áëàêèòí³ ñèãíàëè, ùî â³äïîâ³äàþòü äâîì êîï³ÿì ðàéîíó 
18 p11.1-q11.1; 
äâà çåëåí³ ñèãíàëè, ùî â³äïîâ³äàþòü äâîì êîï³ÿì ðàéîíó 
21q22.13-q22.2; 
äâà ÷åðâîí³ ñèãíàëè, ùî â³äïîâ³äàþòü äâîì êîï³ÿì ðàéîíó 
13q14; 
îäèí ñèí³é ñèãíàë, ùî â³äïîâ³äàº îäí³é êîï³¿ ðàéîíó Õð11.1-
q11.1; 
îäèí ïîìàðàí÷åâèé ñèãíàë, ÿêèé â³äïîâ³äàº îäí³é êîï³¿ 
ðàéîíó Yp11.1-q11.1. 

Ïîð³âíÿëüíà ãåíîìíà ã³áðèäèçàö³ÿ. Íîâîþ ñõîäèíêîþ ó 
íàïðÿì³ ðîçâèòêó ïðå³ìïëàíòàö³éíî¿ ä³àãíîñòèêè ñòàëà 
³ìïëåìåíòàö³ÿ ó ïðàêòèêó ÷³ï-ä³àãíîñòèêè, çîêðåìà, 
ïîð³âíÿëüíî¿ ãåíîìíî¿ ã³áðèäèçàö³¿ (ÏÃÃ).  

Âêàçàíèé ìåòîä äîçâîëÿº ïðîâîäèòè îäíîìîìåíòíèé ñêðèí³íã 
óñüîãî ãåíîìó íà ïðåäìåò àíåóïëî¿ä³é, à òàêîæ íàäàâàòè 
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ê³ëüê³ñíó õàðàêòåðèñòèêó îêðåìèõ ä³ëÿíîê õðîìîñîì (íàâåäåíî 
íà ðèñ. 2.4). 

 

 
Ðèñóíîê 2.4 – Ðåçóëüòàòè ïðîâåäåííÿ âëàñíî¿ ÏÃÄ ìåòîäîì ÷³ï-

ïîð³âíÿëüíî¿ ãåíîìíî¿ ã³áðèäèçàö³¿.  
à) ä³àãðàìà ÏÃÄ-ÏÃÃ ó ïîäðóæíüî¿ ïàðè, äå æ³íêà – íîñ³é 
òðàíñëîêàö³¿ 46, ÕÕ,t (6;13)(q27;q12)). Êë³òèíè 
òðîôåêòîäåðìè åìáð³îíó (5 äîáà). Àíåóïëî¿äíèé åìáð³îí ³ç 
òðèñîì³ºþ õðîìîñîìè 13 òà ìîíîñîì³ºþ õðîìîñîìè 14 (46, 
XX, + 13, -14), íå çàëó÷åíî¿ äî ä³àãíîñòîâàíî¿ õðîìîñîìíî¿ 
ïåðåáóäîâè ìàòåð³. 
á) ÏÃÄ ó ïîäðóæíüî¿ ïàðè, äå ÷îëîâ³ê – íîñ³é òðàíñëîêàö³¿ 
45,XY,der(5)t(5;15)(q35;q11),-15; åìáð³îí æ³íî÷î¿ ñòàò³ – ç³ 
çáàëàíñîâàíèì âàð³àíòîì ñåãðåãàö³¿ áàòüê³âñüêî¿ 
òðàíñëîêàö³¿ òà ÷àñòêîâîþ ìîíîñîì³ºþ çà äîâãèì ïëå÷åì 
õðîìîñîìè 22 (arr CGH 22q11.1-q.13.33 x 1), ùî âêëþ÷àº ó 
ñåáå êîìïëåêñ ñèìïòîì³â CATCH 22 (Ñèíäðîì Ä³-Äæîðäæè, 
Øïðèíòöåíà (âåëî-êàðä³î-ôàö³àëüíèé)), ³ íå çàëó÷åíî¿ äî 
ä³àãíîñòîâàíî¿ õðîìîñîìíî¿ ïåðåáóäîâè áàòüêà. 

², ñàìå çàçíà÷åíå é ñïðèÿëî ðîçøèðåííþ ä³àãíîñòè÷íèõ 
ìîæëèâîñòåé, ï³äâèùåííþ òî÷íîñò³ âèñíîâê³â òà øâèäêîìó 
âïðîâàäæåííþ ìåòîäó ó êë³í³÷íó ïðàêòèêó ÄÐÒ-êë³í³ê. Íà 
ñüîãîäí³, ñë³ä âèçíàòè, ùî ÷³ï-ÏÃÃ – º íàéóæèâàí³øèì ìåòîäîì 
ó âåëèêèõ ÏÃÄ-ëàáîðàòîð³ÿõ. Îêðåì³ äàí³ ùîäî ðåçóëüòàòèâíîñò³ 

а 

б 
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ìåòîäó âæå ïðåäñòàâëåí³ ó ì³æíàðîäí³é íàóêîâ³é ë³òåðàòóð³. 
Ñåðåä ïåðåâàã ìåòîäó äîö³ëüíî âèä³ëèòè íàñòóïí³, à, ñàìå: 

- âèñîêà ðîçä³ëüíà çäàòí³ñòü (â³ä 1 ìëí ï.î.); 
- îäíîìîìåíòíèé ñêðèí³íã óñ³õ õðîìîñîì íà ïðåäìåò 

íåçáàëàíñîâàíèõ ïåðåáóäîâ, âêëþ÷àþ÷è ì³êðîäåëåö³éí³ òà 
äóïë³êàö³éí³ àíîìàë³¿; 

- îá’ºêòèâ³çàö³ÿ ðåçóëüòàò³â ïðîöåñó àíàë³çó. 
Ñåðåä îáìåæåíü äîö³ëüíî â³äîêðåìèòè: 
- ÷óòëèâ³ñòü äî ÿêîñò³ âèõ³äíîãî ìàòåð³àëó; 
- íåìîæëèâ³ñòü äåòåêö³¿ çáàëàíñîâàíèõ õðîìîñîìíèõ 

ïåðåáóäîâ; 
- îáìåæåíà ìîæëèâ³ñòü äåòåêö³¿ ìîçà¿öèçìó òà ïîë³ïëî¿ä³¿.  
Ïðèçíàºìî: ïðîöåñ äîñë³äæåííÿ º ñòàä³éíèì ³ âêëþ÷àº â ñåáå 

á³îïñ³þ çðàçêà, ïîâíîãåíîìíó àìïë³ô³êàö³þ, ì³÷åííÿ, 
ã³áðèäèçàö³þ íà ì³êðî-÷³ïàõ ³ ñêàíóâàííÿ ç íàñòóïíîþ îáðîáêîþ 
òà ³íòåðïðåòàö³ºþ ðåçóëüòàò³â. Äîñë³äæåííÿì ïåðåêðèâàºòüñÿ, 
áëèçüêî, 25,0% óñüîãî ãåíîìó, ùî çàáåçïå÷óº á³ëüø òî÷íó 
ä³àãíîñòèêó òà äîñòàòíþ ÷óòëèâ³ñòü äëÿ âèÿâëåííÿ 
ì³êðîäåëåö³éíèõ - äóïë³êàö³éíèõ ãåíåòè÷íèõ àíîìàë³é. 

Ç öüîãî, çàçíà÷èìî ïðî òå, ùî îñíîâíèìè êðèòåð³ÿìè çàäëÿ 
³äåíòèô³êàö³¿ íåçáàëàíñîâàíèõ õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é º 
â³äõèëåííÿ ñåãìåíòó â³ä ³çîë³í³¿ ïðîôàéëó íà âåëè÷èíó 3xSD àáî 
±0,3 log2-ratio. Õî÷à, ñë³ä çâàæàòè ³ íà òå, ùî ôàêòè÷íà âåëè÷èíà 
çì³ùåííÿ ñåãìåíòó ìîæå â³äð³çíÿòèñÿ â³ä òåîðåòè÷íî¿ ³ çàäàºòüñÿ 
ñàìå çì³ùåííÿì ñåãìåíòó X-õðîìîñîìè ïðè âèêîðèñòàíí³ 
ïåðåõðåñíèõ çà ñòàòòþ ðåôåðåíòíèõ ÄÍÊ-êîíòðîë³â.  

Ïðå³ìïëàíòàö³éí³ ãåíåòè÷í³ äîñë³äæåííÿ ìîæóòü 
ïðîâîäèòèñÿ íà áóäü-ÿêîìó åìáð³îíàëüíîìó ìàòåð³àë³ (ïîëÿðíèõ 
ò³ëüöÿõ, áëàñòîìåðàõ ÷è êë³òèíàõ òðîôåêòîäåðìè). Îäíàê, ð³çíèé 
ìàòåð³àë, ó öüîìó âèïàäêó, ìàòèìå ñâî¿ îñîáëèâîñò³ ³íòåðïðåòàö³¿ 
ðåçóëüòàò³â. Òàê, çîêðåìà, ó âèïàäêó ïðååìáð³îíàëüíèõ 
äîñë³äæåíü – ïåðåäáà÷àºòüñÿ ïðîâåäåííÿ àíàë³çó îäíî÷àñíî 
ïåðøîãî òà äðóãîãî ïîëÿðíèõ ò³ëåöü ÷åðåç ìîæëèâ³ñòü 
êîìïåíñàö³¿ ïîðóøåíü ² ïîä³ëó ìåéîçó àíîìàë³ÿìè ²² ïîä³ëó.  

Äîäàòêîâî, ïðè àíàë³ç³ ïîëÿðíèõ ò³ëåöü º ìîæëèâ³ñòü, çà 
âåëè÷èíîþ çì³ùåííÿ ñåãìåíòó, äèôåðåíö³þâàòè íåçáàëàíñîâàí³ 
õðîìàòèäí³ òà õðîìîñîìí³ àíîìàë³¿. Ïðè äîñë³äæåíí³ áëàñòîìåð³â 
íåîáõ³äíî ïàì’ÿòàòè: åìáð³îí íà 3 äåíü ñâîãî ðîçâèòêó ìîæå áóòè 
ìîçà¿÷íèì, ùî íå ìîæíà âèêëþ÷èòè, àíàë³çóþ÷è îäèí áëàñòîìåð. 
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Îäíàê, ïðè ³íòåðïðåòàö³¿ ñë³ä ïàì’ÿòàòè ³ òå, ùî ìîçà¿öèçì 
íåìîæëèâèé â îäíîìó, îêðåìî óçÿòîìó, áëàñòîìåð³. Òàêèì 
÷èíîì, íåçíà÷í³ â³äõèëåííÿ ñåãìåíò³â ä³àãðàìè çà îêðåìèìè 
õðîìîñîìàìè ìîæóòü áóòè ðîçö³íåí³ ÿê àðòåôàêòè ç ïðè÷èíè 
íååôåêòèâíî¿ ïîâíîãåíîìíî¿ àìïë³ô³êàö³¿ ÷è äåãðàäàö³¿ ÄÍÊ 
ñàìîãî çðàçêó.  

²íòåðïðåòàö³ÿ ðåçóëüòàò³â àíàë³çó êë³òèí òðîôåêòîäåðìè º, 
äåùî, ñêëàäí³øîþ ïðîöåäóðîþ, îñê³ëüêè, çðàçîê á³îïòàòó 
ì³ñòèòü 3-15 êë³òèí. Òîìó, ìîæóòü çóñòð³÷àòèñü âèïàäêè 
ìîçà¿öèçìó, ùî õàðàêòåðèçóâàòèìóòüñÿ ìåíøèì çñóâîì ñåãìåíòó 
ä³àãðàìè çà â³äïîâ³äíîþ õðîìîñîìîþ (ôðàãìåíòîì õðîìîñîìè) â³ä 
³çîë³í³¿, ïðè ñï³âñòàâëåíí³ ç â³äõèëåííÿì ñåãìåíòó çà ñòàòåâèìè 
õðîìîñîìàìè. Ó âèïàäêó æ ÷èñòîãî ïðîôàéëó º ä³àãíîñòè÷íà 
ìîæëèâ³ñòü ô³êñóâàòè ìîçà¿öèçì ≥ 50,0%. Ïîïðè íàÿâí³ñòü 
ïóáë³êàö³é â³äíîñíî ìîæëèâîñò³ äåòåêö³¿ íèçüêîð³âíåâîãî 
ìîçà¿öèçìó ìåòîäîì ÷³ï-ÏÃÃ, ðîáîòà ç åìáð³îíàëüíèì ìàòåð³àëîì 
ìàº ðÿä îïèñàíèõ âèùå îñîáëèâîñòåé, ùî ïðèçâîäÿòü äî 
çíèæåííÿ ÷óòëèâîñò³ ìåòîäó. Ìåòîä íå º ÷óòëèâèì äëÿ 
ìîçà¿öèçìó íèæ÷å 25,0%, à â ìåæàõ 25,0-50,0% - âèíèêàþòü 
ñêëàäíîù³ ç äèôåðåíö³þâàííÿì, âëàñíå, ìîçà¿öèçìó òà «õâèëü», 
çóìîâëåíèõ äåãðàäàö³ºþ ÄÍÊ ÷è ïîðóøåííÿìè â ïðîöåñ³ 
ïîâíîãåíîìíî¿ àìïë³ô³êàö³¿.  

Ïîë³ïëî¿ä³ÿ ìîæå áóòè çàï³äîçðåíà ëèøå ó âèïàäêó åìáð³îí³â 
÷îëîâ³÷î¿ ñòàò³ ïðè äåïðåñ³¿ ñåãìåíòó Õ-õðîìîñîìè, ó ïîð³âíÿíí³ 
ç êîíòðîëüíèì çðàçêîì. Îäíàê, îñê³ëüêè, ëèøå 1,8% 
ïîë³ïëî¿äíèõ åìáð³îí³â íå íåñóòü ³íøèõ õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é, 
òî 98,2% ¿õ ê³ëüêîñò³ áóäóòü âèáðàêîâàíî øëÿõîì ÷³ï-ÏÃÃ ³ç 
ïðè÷èíè àíåóïëî¿ä³¿.  

Ïðå³ìïëàíòàö³éí³ äîñë³äæåííÿ ³ç çàñòîñóâàííÿì SNP-÷³ï³â. 
Ìåòîä ÿâëÿº ñîáîþ ð³çíîâèä âèñîêî- ðîçä³ëüíîãî ÷³ï-àíàë³çó, ùî 
çàñíîâàíèé íà äèôåðåíö³þâàíí³ àëåëüíèõ âàð³àíò³â 
ïîë³ìîðô³çì³â îäèíè÷íèõ íóêëåîòèä³â ³ çàáåçïå÷óº ïðîâåäåííÿ 
ïîâíîãåíîìíîãî ñêðèí³íãó íà ïðåäìåò àíåóïëî¿ä³é, îäíî- 
áàòüê³âñüêèõ äèñîì³é òà ì³êðîäåëåö³éíèõ, -äóïë³êàö³éíèõ 
õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é. Ìàêñèìàëüíî ³íôîðìàòèâíèì ìåòîä º, çà 
óìîâè, íàÿâíîñò³ çðàçê³â ÄÍÊ îáîõ áàòüê³â, ùî ñëóãóþòü 
âíóòð³øí³ìè êîíòðîëÿìè ïîð³âíÿííÿ. Ìåòîä º íàäçâè÷àéíî 
÷óòëèâèì – äî ÿêîñò³ âèõ³äíîãî ìàòåð³àëó, çàáåçïå÷óº 
íàäçâè÷àéíî âèñîêó äåòàë³çàö³þ ðåçóëüòàò³â ä³àãíîñòèêè. Õî÷à, 
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öå, äîâîë³ ÷àñòî, îáóìîâëþº òðóäíîù³ ç ³íòåðïðåòàö³ºþ, çîêðåìà, 
ó âèïàäêó íåîáõ³äíîñò³ äèôåðåíö³þâàííÿ àíîìàë³é âíàñë³äîê 
ïîðóøåíü ïîâíîãåíîìíî¿ àìïë³ô³êàö³¿ òà ì³êðîäåëåö³éíèõ/-
äóïë³êàö³éíèõ àíîìàë³é, îñîáëèâî ïðè ¿õ âèíèêíåíí³ de novo ó 
ðåã³îíàõ ³ç îñòàòî÷íî íåâñòàíîâëåíîþ êë³í³÷íîþ çíà÷èì³ñòþ. 

Ñåêâåíóâàííÿ «íîâîãî» ïîêîë³ííÿ. Ñåêâåíóâàííÿ «íîâîãî» 
ïîêîë³ííÿ çàðåêîìåíäóâàëî ñåáå ÿê íàéïîòóæí³øèé ìåòîä 
ïîâíîãåíîìíîãî ñêðèí³íãó. Îäíàê, ÷åðåç ìîëîä³ñòü ìåòîäó òà éîãî 
íàäçâè÷àéíó âàðò³ñòü â³í, íàðàç³, ïîñòóïàºòüñÿ çà ïîøèðåí³ñòþ 
ïîð³âíÿëüí³é ãåíîìí³é ã³áðèäèçàö³¿. 

Ïåðåâàãàìè ìåòîäó º: ïîâíèé õðîìîñîìíèé ñêðèí³íã òà 
ìîæëèâ³ñòü ä³àãíîñòèêè îêðåìèõ âèïàäê³â ìîíîãåííî¿ ïàòîëîã³¿ 
â åìáð³îíàõ. Îäíàê, ÿê ³ ³íøèì ìåòîäàì, éîìó ïðèòàìàíí³ é 
ïåâí³ îáìåæåííÿ, ùî ïîâ’ÿçàí³ ç òàêèì: 

- îáìåæåíîþ ìîæëèâ³ñòþ äåòåêö³¿ çáàëàíñîâàíèõ 
õðîìîñîìíèõ ïåðåáóäîâ, ì³êðîäåëåö³é, ïîë³ïëî¿ä³¿, ìîçà¿öèçìó; 

- âèñîêîþ ÷óòëèâ³ñòþ äî ÿêîñò³ âèõ³äíîãî ìàòåð³àëó; 
- íåîäíîð³äí³ñòþ àìïë³ô³êàö³¿ ôðàãìåíò³â ïðè âèêîðèñòàíí³ 

òåõíîëîã³é àìïë³ô³êàö³¿ âñüîãî ãåíîìó; 
- çíèæåííÿì ù³ëüíîñò³ ïîêðèòòÿ ÷åðåç ï³äâèùåíèé CG-

êîíòåíò ÄÍÊ òà íàÿâí³ñòü òàíäåìíèõ ïîâòîð³â; 
- íàäòî âèñîêîþ äåòàë³çàö³ºþ, ùî ïðèçâîäèòü äî 

íåìîæëèâîñò³ ³íòåðïðåòàö³¿ îêðåìèõ ïîðóøåíü. 
Ñóòí³ñòü ä³àãíîñòèêè ïîëÿãàº, çîêðåìà ó ïðîâåäåíí³ 

ïîâíîãåíîìíî¿ àìïë³ô³êàö³¿ çðàçêó, ñåêâåíóâàííÿì ³ç íèçüêèì 
ïåðåêðèòòÿì ãåíîìó òà ðîçïîä³ë³ «ð³ä³â» çà îêðåìèìè 
õðîìîñîìàìè. Îñê³ëüêè, â³äíîñíà ê³ëüê³ñòü ç÷èòóâàíü º, 
â³äíîñíîþ, ñòàá³ëüíèì ïîêàçíèêîì äëÿ êîæíî¿ ³íäèâ³äóàëüíî¿ 
õðîìîñîìè, çñóâ ïîêàçíèêà ñâ³ä÷èòèìå ïðî àíåóïëî¿ä³þ. 

Ñåêâåíóâàííÿ «íîâîãî» ïîêîë³ííÿ º íàäçâè÷àéíî çàòðàòíèì 
ìåòîäîì äîñë³äæåííÿ, òîæ, åêîíîì³÷íî âèã³äíèì â³í º ïðè 
îäíî÷àñíîìó àíàë³ç³ ~ 100 åìáð³îí³â. Ç îäíîãî áîêó, òàêèé 
âåëèêèé ä³àãíîñòè÷íèé ïîò³ê º íåìîæëèâèì ó á³ëüøîñò³ 
ëàáîðàòîð³é, ùî îáóìîâëåíèé òåðì³íàìè ïðîâåäåííÿ àíàë³çó çà 
âèêîðèñòàííÿ ïîòóæíîñòåé ÄÐÒ-êë³í³ê, ç ÿêèìè âîíè 
ñï³âïðàöþþòü. Ç ³íøîãî, çá³ëüøåííÿ ê³ëüêîñò³ äîñë³äæóâàíèõ 
åìáð³îí³â çà îäèí çàïóñê ðîáîòè ïðèëàäó, ïîâ’ÿçàíèé ç³ 
çíèæåííÿì ðîçä³ëüíî¿ çäàòíîñò³ àíàë³çó. Ó òàêèõ âèïàäêàõ 
ê³ëüê³ñòü ç÷èòóâàíü ³ç åìáð³îíó ñòàíîâèòü, áëèçüêî, 150 òèñ., ùî 
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º ìåíøèì çà îäíîêðàòíå ïåðåêðèòòÿ ãåíîìó (1,25-5,0%). Öå ð³çêî 
îáìåæóº ìîæëèâîñò³ ä³àãíîñòèêè ãåííî¿ ïàòîëîã³¿, 
ì³êðîäåëåö³éíèõ ïîðóøåíü òà âñòàíîâëåííÿ çáàëàíñîâàíèõ 
õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é. Òî÷íà ä³àãíîñòèêà ìîíîãåííî¿ ïàòîëîã³¿ 
ïåðåäáà÷àº, ïðèíàéìí³, 20-êðàòíå ïåðåêðèòòÿ ðåã³îíó ³íòåðåñó. 
À, öå îçíà÷àº, ùî ñåêâåíóâàííÿ «íîâîãî» ïîêîë³ííÿ º ïîòóæíèì 
³ ïåðñïåêòèâíèì ìåòîäîì ïðå³ìïëàíòàö³éíî¿ ä³àãíîñòèêè 
àíåóïëî¿ä³é, îäíàê, ó â³äíîøåíí³ ìîíîãåííî¿ ïàòîëîã³¿ äàíèé 
ï³äõ³ä ùå º íåäîñêîíàëèì. 

Êàð³îìàï³íã. Äàíèé âèä äîñë³äæåíü º óñï³øíîþ àäàïòàö³ºþ 
ïðèíöèï³â ÷³ï-ä³àãíîñòèêè äî ïðîâåäåííÿ ñàìå ÏÃÄ. Îñíîâîþ 
ìåòîäà º äîñë³äæåííÿ âåëèêî¿ ê³ëüêîñò³ ïîë³ìîðô³çì³â 
îäèíè÷íèõ íóêëåîòèä³â (â³ä 300 òèñ) â ðîçð³ç³ âñüîãî ãåííîìó íà 
îñíîâ³ ê³ëüê³ñíîãî ÷³ï-àíàë³çó, ùî äîçâîëÿº ïðîâîäèòè 
ä³àãíîñòèêó àíåóïëî¿ä³é, ì³êðîäåëåö³é ³ íåïðÿìó ä³àãíîñòèêó 
óñïàäêóâàííÿ ìóòàö³é ìîíîãåííèõ çàõâîðþâàíü. Â³äïðàâíîþ 
òî÷êîþ äîñë³äæåííÿ ñòàº âèçíà÷åííÿ áàòüê³âñüêî¿ êàðòè SNP, 
âèçíà÷åííÿ ³íôîðìàòèâíèõ ìàðêåð³â òà àíàë³ç ãåíîòèïó åìáð³îíà 
ç óðàõóâàííÿì ÿâèùà ðåêîìá³íàö³¿ õðîìîñîì. 

Ïåðåâàãàìè ìåòîäà º óí³âåðñàëüí³ñòü (íå âèìàãàº 
ïîïåðåäíüîãî âñòàíîâëåííÿ ³íôîðìàòèâíîñò³ ïîäðóæíüî¿ ïàðè), 
íàäçâè÷àéíà òî÷í³ñòü òà ÷óòëèâ³ñòü, ùî ïðèòàìàííî óñ³ì âèäàì 
ê³ëüê³ñíèõ ÷³ï-àíàë³ç³â.  

À, ñåðåä íåäîë³ê³â âàðòî âèîêðåìèòè íàñòóïí³: âèñîêó 
÷óòëèâ³ñòü äî ÿêîñò³ âèõ³äíîãî ìàòåð³àëó, íåìîæëèâ³ñòü äåòåêö³¿ 
çáàëàíñîâàíèõ õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é, îáìåæåíó çäàòí³ñòü äî 
ä³àãíîñòèêè íèçüêîð³âíåâîãî ìîçà¿öèçìó òà íåîáõ³äí³ñòü 
äîñòåìåííîãî ï³äòâåðäæåííÿ ä³àãíîçó ³ éîãî ãåíåòè÷íî¿ ôîðìè ó 
âèïàäêó íåïðÿìî¿ ä³àãíîñòèêè åìáð³îíà íà ïðåäìåò ìîíîãåííî¿ 
ïàòîëîã³¿.  

Ïåðåâàãè òà íåäîë³êè êîæíîãî ç íàâåäåíèõ âèùå ìåòîä³â – 
çâåäåíî äîñë³äíèêàìè äî òàáë. 2.5. 

Ñë³ä çâåðíóòè óâàãó ³ íà òîé ôàêò, ùî, íàðàç³, ïðåíàòàëüíà 
ä³àãíîñòèêà çíàéøëà ã³äíå ì³ñöå ó âèçíà÷åíí³ çàõâîðþâàíü, ÿê³ 
â³äíîñÿòüñÿ äî «óðîäæåíèõ ïîìèëîê ìåòàáîë³çìó»91.  

                                                            
91 (José Simon Camelo Jr., 2017). 
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Ïîðÿä ³ç öèì, ïðèçíàºìî ³ òå, ùî òàê³ õâîðîáè ÿê 
ôåí³ëêåòîíóð³ÿ, ãàëàêòîçåì³ÿ, ìóêîïîë³ñàõàð³äîç, ãîìîöèñò³-
íóð³ÿ òà ³íø³ ä³àãíîñòóþòüñÿ â ðàííüîìó äèòÿ÷îìó â³ö³ íà 
ï³äñòàâ³ ñèìïòîì³â, ÿê³ âæå º çàãðîçëèâèìè òà íåçâîðîòíèìè. 
Ïðîäîâæóºòüñÿ, ³ íàðàç³, àíàë³ç òàêèõ çàõâîðþâàíü, ÿê³ 
â³äíîñÿòü äî êîãîðòè îðôàííî¿ ïàòîëîã³¿. Òàê, çîêðåìà, ó 
íàóêîâ³é ïðàö³ Almási T., Guey L.T., Lukacs C. E. ³ ñï³âàâòîð³â 
(2019 ð.) ðåïðåçåíòîâàíî ³íôîðìàö³þ ïðî ìåòèëìàëîíîâó 
àöèäåì³þ, ÿêà â³äíîñèòüñÿ äî ãåíåòè÷íî ãåòåðîãåííî¿ ãðóïè 
ñïàäêîâèõ ìåòàáîë³÷íèõ ïîðóøåíü, ùî, á³îõ³ì³÷íî, 
õàðàêòåðèçóºòüñÿ íàêîïè÷åííÿì ìåòèëìàëîíîâî¿ êèñëîòè, 
îáóìîâëåíîþ äåô³öèòîì ìåòèëìàëîí-ÑîÀ ìóòàçè94. 

Ìåòà-àíàë³ç åï³äåì³îëîã³¿ ìåòèëìàëîíîâî¿ àöèäåì³¿ çàñâ³ä÷èâ, 
ùî ÷àñòîòà ¿¿ äîð³âíþº 0.79, 1.12, 1.22 òà 6.04 íà 100,000 
íîâîíàðîäæåíèõ â Àç³¿. ªâðîï³, Ï³âí³÷í³é òà Ï³âäåíí³é Àìåðèö³, 
Ï³âí³÷í³é Àôðèö³. Ïðåñèìïòîìàòè÷íà ïðèæèòòºâà ä³àãíîñòèêà 
ö³º¿ ïàòîëîã³¿ ñêëàäíà, ðàçîì ³ç òèì, ñâîº÷àñíå ïðèçíà÷åííÿ 
ä³ºòè, çàì³ñíî¿ òåðàï³¿, êîðèãóþ÷î¿ òåðàï³¿ ³, íàâ³òü, 
òðàíñïëàíòàö³ÿ ïå÷³íêè – ïîêðàùàº òà ïîäîâæóº æèòòÿ öèõ 
ëþäåé. Ïðåíàòàëüíèé ñêðèí³íã º ä³ºâèì çàñîáîì âèÿâëåííÿ 
ìåòàáîë³÷íèõ ãåíåòè÷íèõ çàõâîðþâàíü, ùå äî íàðîäæåííÿ 
äèòèíè. 

Ïîðÿä ³ç öèì, äî ñïåêòðó ïðå³ìïëàíòàö³éíî¿ ä³àãíîñòèêè íå 
â³äíîñÿòü ñêðèí³íã ìóëüòèôàêòîðíèõ çàõâîðþâàíü, òîáòî 
ìíîæèííèõ ãåíåòè÷íèõ òà åï³ãåíåòè÷íèõ ôàêòîð³â, ÿê³ íå ìàþòü 
óñïàäêóâàííÿ çà çàêîíàìè Ìåíäåëÿ. Òåîðåòè÷íî, âèçíà÷åííÿ 
ïîë³ãåííîãî òà ìóëüòèôàêòîðíîãî ñòàòóñó åìáð³îíà ïðåäñòàâëÿº 
âèð³øåííÿ ïðîáëåì äëÿ ïàö³ºíò³â, ó ÿêèõ ïðîâîäèòüñÿ ïðîöåäóðà 
åêñòðàêîðïîðàëüíîãî çàïë³äíåííÿ, ùî ìîãëî áè äîçâîëèòè 
çíèçèòè ôàêòîðè ðèçèêó95. Îäíàê, â ñèëó íåäîâåäåíîãî 
êë³í³÷íîãî åôåêòó, â³äñóòíîñò³ ãàðàíò³¿ ðåçóëüòàòó (íàðîäæåííÿ 
çäîðîâî¿ äèòèíè), à òàêîæ – íèçüêèõ ðèçèê³â çàõâîðþâàííÿ, òàêà 
ä³àãíîñòèêà â êë³í³÷í³é ïðàêòèö³ íå âèêîðèñòîâóºòüñÿ. 

Ðîçðîáëåíî ëèøå òåîð³þ ïðå³ìïëàíòàö³éíîãî òåñòóâàííÿ, 
âîäíî÷àñ, âàë³äíîãî äëÿ ìîíîãåííîãî (àóòîñîìíî-äîì³íàíòíîãî òà 
ðåöåñèâíîãî) ³ ïîë³ãåííîãî óñïàäêóâàííÿ96. Âêàçàíà ìåòîäîëîã³ÿ 

                                                            
94 (Almási T, Guey LT, Lukacs C. et al., 2019). 
95 (Torkamani A., Wineinger NE., Topol EJ., 2018). 
96 (Treff N., Zimmerman R., Li J. et al., 2018). 
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ìîæå âêëþ÷àòè âèçíà÷åííÿ ÿê íå ïîâí³ñòþ ïåíåòðàíòí³ ñòàíè, 
íàïðèêëàä, ñõèëüí³ñòü äî ðàêó çà äîïîìîãîþ äîñë³äæåííÿ ãåí³â 
BRCA1 òà BRCA2, òàê ³ ìóëüò³ôàêòîðí³/ ïîë³ãåíí³ ñòàíè – 
êàðä³îì³îïàò³¿, ã³ïåðòåíç³ÿ, öóêðîâèé ä³àáåò, ã³ïîòèðåî³ä³çì. 
Ââàæàºòüñÿ, ùî ç ïîäàëüøèì ðîçâèòêîì ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè òà 
³íòåãðàö³¿ ¿¿ ðîçðîáîê ³ç êë³í³÷íèìè äîñë³äæåííÿìè, ïðàêòè÷íî, 
êîæíà ïàòîëîã³÷íà òà ñóáïàòîëîã³÷íà îçíàêà ìîæå ïîòðåáóâàòè 
ðàííüî¿ ³íòåðâåíö³¿ â ïðåíàòàëüí³é àáî ïðåíàòàëüí³é ñòàä³¿. Òèì 
ñàìèì, òàêèé ï³äõ³ä çàáåçïå÷óº ïîêðàùàííÿ ïðîãíîçó ñòîñîâíî 
æèòòÿ òà éîãî ÿêîñò³ ìàéáóòí³õ ïîêîë³íü. 

Ââàæàºìî çà äîö³ëüíå çàçíà÷èòè ïðî òå, ùî â óìîâàõ 
äîïîì³æíèõ ðåïðîäóêòèâíèõ òåõíîëîã³é, îòðèìàííÿ åìáð³îíà çà 
äîïîìîãîþ ìåòîäèêè åêñòðàêîðïîðàëüíîãî çàïë³äíåííÿ 
â³äçíà÷àºòüñÿ ïðîãðåñ â òåõíîëîã³ÿõ ïðå³ìïëàíòàö³éíîãî 
ñêðèí³íãó, ÿê³ çì³íþþòüñÿ òà ïîêðàùóþòüñÿ ç íàäàííÿì ïåðåâàã 
â äîñÿãíåííÿõ ìîëåêóëÿðíî¿ ãåíåòèêè. Ïàðàëåëüíî, 
óäîñêîíàëþþòüñÿ ïðîòîêîëè ùîäî ñèñòåì êóëüòóð òà êð³î- 
êîíñåðâàö³¿, ÿê³ çàä³ÿí³ â ïðîöåñàõ äîïîì³æíèõ ðåïðîäóêòèâíèõ 
òåõíîëîã³é, ùî äîçâîëÿº îòðèìóâàòè á³ëüø íàä³éí³ ðåçóëüòàòè 
ãåíåòè÷íîãî òåñòóâàííÿ ç äîäàòêîâèìè ìîæëèâîñòÿìè, çäàòíèìè 
îäíî÷àñíî äîñë³äæóâàòè ðåïðîäóêòèâí³ ïîêàçíèêè åìáð³îíà, 
ãåííèé òà õðîìîñîìíèé ñòàòóñ. Ó ìàéáóòíüîìó, ç ìåòîþ 
äåòàëüíîãî àíàë³çó ðåïðîäóêòèâíî¿ êîìïåòåíòíîñò³ åìáð³îíà òà 
éîãî çäàòíîñò³ äî ³ìïëàíòàö³¿ ³ çàïðîâàäæåííÿ íîðìàëüíî¿ 
âàã³òíîñò³ ïðîïîíóþòüñÿ çàëó÷àòè äîäàòêîâ³ åï³ãåíåòè÷í³ 
ïàðàìåòðè òà òðàíñêðèïö³éíèé ïðîô³ëü, ùî áóäå ³íòåãðóâàòèñÿ 
âæå ç ³ñíóþ÷èìè äîðîáêàìè ïðå³ìïëàíòàö³éíèõ òåõíîëîã³é97.  

Òàêèì ÷èíîì, âèçíàºìî: ïðå³ìïëàíòàö³éíà ãåíåòè÷íà 
ä³àãíîñòèêà, íà ñüîãîäí³, çàðåêîìåíäóâàëà ñåáå ÿê âèñîêî 
³íôîðìàö³éíèé òà äîñòîâ³ðíèé ñïîñ³á âèÿâëåííÿ ãåíåòè÷íî¿ 
ïàòîëîã³¿ åìáð³îíà, òèì ñàìèì, ðîçãëÿäàºòüñÿ â ÿêîñò³ 
åôåêòèâíîãî çàñîáó ïåðâèííî¿ ïðîô³ëàêòèêè íàðîäæåííÿ ä³òåé ³ç 
ãåíåòè÷íî çóìîâëåíîþ ïàòîëîã³ºþ. Ïðå³ìïëàíòàö³éí³ òåõíîëîã³¿ 
ñòàëè íåâ³ä’ºìíîþ ÷àñòèíîþ ãåíåòè÷íîãî òåñòóâàííÿ â óìîâàõ 
çàïðîâàäæåííÿ äîïîì³æíèõ ðåïðîäóêòèâíèõ ìåòîäèê, îñê³ëüêè, 
çíèæóþòü ðèçèê íåâäàëèõ ïðîá ³ìïëàíòàö³¿ åìáð³îí³â 
íåçâàæàþ÷è íà ¿õ ìîðôîëîã³÷íî âèñîêó ÿê³ñòü, âèÿâëÿþòü 

                                                            
97 (Poli M., Girardi L., Fabiani M. et al., 2019). 
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àíåóïëî¿ä³þ íà ñàìèõ ðàíí³õ ñòàä³ÿõ åìáð³îãåíåçó. Ïîäàëüøå 
ïåðåíåñåííÿ åìáð³îí³â áåç õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é äîçâîëÿº: 
çàïîá³ãòè íàðîäæåííþ äèòèíè ç õðîìîñîìíèìè çàõâîðþâàííÿìè; 
çíèçèòè ð³âåíü ïîâòîðíèõ âèêèäí³â, ðåïðîäóêòèâíèõ âòðàò ï³ä 
÷àñ âàã³òíîñò³; ï³äâèùèòè åôåêòèâí³ñòü öèêë³â äîïîì³æíèõ 
ðåïðîäóêòèâíèõ òåõíîëîã³é98. 

Íå âèêëèêàº ñóìí³âó íàñòóïíå ïîëîæåííÿ: ïåðåíåñåííÿ íå 
óðàæåíèõ åìáð³îí³â ïðè ìîíîãåíí³é ïàòîëîã³¿ â àíàìíåç³, à òàêîæ 
åìáð³îí³â ³ç â³äñóòí³ñòþ àíåóïëî¿ä³¿, ñòâîðþº óìîâè äëÿ 
ïîêðàùàííÿ ³ìïëàíòàö³¿ òà çíèæåííÿ øàíñ³â ìèìîâ³ëüíèõ 
àáîðò³â â ï³çíüîìó ãåñòàö³éíîìó ïåð³îä³99. Îòæå, 
ïðå³ìïëàíòàö³éíå ãåíåòè÷íå òåñòóâàííÿ ïðåäñòàâëÿº ñîáîþ 
ñòàíäàðò âåäåííÿ ÄÐÒ-âàã³òíîñò³, ìàþ÷è íà ìåòó – ïîïåðåäæåííÿ 
óñïàäêóâàííÿ ãåíåòè÷íî¿ õâîðîáè â³ä ãåíåðàö³¿ äî ãåíåðàö³¿ òà 
çáåðåæåííÿ çäîðîâîãî ëþäñüêîãî ãåíîôîíäó, çàãàëîì. 
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Р О З Д І Л  I I I  

Б І О Е Т И К А  В  С И С Т Е М І  

М Е Д И Ч Н О Ї  Г Е Н Е Т И К И  

3. 1. Імплементація етичних та правових принципів 
у медичну генетику 

Íàãàëüíèì º âèçíàòè ïðî òå, ùî ôîðìóâàííÿ ìåäè÷íî¿ 
ãåíåòèêè, ÿê äèñöèïë³íè, óÿâëÿº ñîáîþ íåîáõ³äíèé òà ëîã³÷íèé 
íàñë³äîê íàóêîâî-òåõí³÷íîãî ïðîãðåñó, ùî îáóìîâëåíî ïîòðåáîþ 
ñóñï³ëüñòâà â íàÿâíîñò³ íîâèõ òåõíîëîã³é, ÿê³ ç òåîðåòè÷íî¿ òà 
ïðàêòè÷íî¿ òî÷êè çîðó ìàþòü ñëóæèòè ëþäñòâó ç ìåòîþ 
çàïîá³ãàííÿ ñïàäêîâèõ õâîðîá ³ çáåðåæåííÿ çäîðîâ’ÿ íàñåëåííÿ.  

Ó ãàëóç³ ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè, ÿê ³ â ìåäèöèí³, âçàãàë³, 
âèð³øåííÿ áàãàòüîõ ïðîáëåì, ïðè çàïðîâàäæåíí³ íîâ³òí³õ 
òåõíîëîã³é, íåìîæëèâî òà äóæå ñêëàäíî â ìåæàõ òðàäèö³éíî¿ 
ìåäèöèíè. Íåîáõ³äí³ äëÿ âèêîðèñòàííÿ ³ íîâèé êîíöåïò, ³ íîâ³ 
ï³äõîäè ç ìåòîþ åòè÷íîãî ðîçóì³ííÿ òà çàêîíîäàâ÷îãî 
óðåãóëþâàííÿ ìåäè÷íèõ âòðó÷àíü, ÿê³ âêëþ÷àþòü â ñåáå óâåñü 
ñïåêòð çàñîá³â ïðàêòè÷íî¿ ìåäèöèíè ³ íàóêîâî-äîñë³äíî¿ ðîáîòè. 
Àëå, ö³ ïðèíöèïè ñôîðìóâàëèñÿ âïðîäîâæ ñòàíîâëåííÿ ìåäè÷íî¿ 
ïðàêòèêè, º óí³âåðñàëüíèìè äëÿ âñ³õ ñïåö³àëüíîñòåé ïðàêòè÷íî¿ 
îõîðîíè çäîðîâ’ÿ, øèðîêî âïðîâàäæóþòüñÿ â ñó÷àñí³ 
ä³àãíîñòè÷í³ òà ë³êóâàëüí³ òåõíîëîã³¿.  

Ñë³ä çâåðíóòè óâàãó ³ íà òå, ùî â ³ñòîðè÷íîìó àñïåêò³ ïèòàííÿ 
åòèêè çàâæäè áóëè àêòóàëüí³ äëÿ ìåäè÷íèõ ôàõ³âö³â, ùî 
íàäèõàëî íà ñòâîðåííÿ ìîäåëåé ìîðàëüíî¿ ìåäèöèíè, ñåðåä ÿêèõ, 
íàéá³ëüø âèäàòíèìè, º ìîäåëü Ãèïïîêðàòà (“íå íàøêîäü”) – 
ë³êàð çäîáóâàº ñîö³àëüíó äîâ³ðó ïàö³ºíòà. Êëÿòâà ë³êàðÿ, àâòîðîì 
ÿêî¿ º Ã³ïïîêðàò, â ð³çíèõ êðà¿íàõ çàëèøàºòüñÿ íåçì³ííîþ âæå 
ïðîòÿãîì 17 ñòîë³òü. Ìîäåëü Ïàðàöåëüñà (“òâîðè äîáðî”) – 
ïðîïîíóº åìîö³éíèé òà äóõîâíèé êîíòàêò ë³êàðÿ ç ïàö³ºíòîì. 
Äåîíòîëîã³÷íà ìîäåëü (ïðèíöèï “äîòðèìàííÿ áîðãó”) – 
âèêîíàííÿ ïðàâèë ìîðàëüíîãî ïîðÿäêó, íàáîðó ïîëîæåíü, ÿê³ 
âñòàíîâëþº ìåäè÷íà ñï³ëüíîòà ³ ñîö³óì. 

Ðàçîì ³ç òèì, íåîáõ³äíî ïðèçíàòè, ùî òðàäèö³éí³ ö³ííîñò³ 
ìîðàë³, ìèëîñåðäÿ, áëàãîä³éíîñò³ òà ³íø³, îòðèìàëè íà ñó÷àñíîìó 
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åòàï³ ðîçâèòêó íàö³îíàëüíî¿ ñîö³àëüíî-åêîíîì³÷íî¿ ñèñòåìè, íîâå 
³ á³ëüø çì³ñòîâíå áà÷åííÿ òà ðîçóì³ííÿ. Âêàçàíå ³ ïðèçâåëî äî 
ñòâîðåííÿ ³ ôîðìóâàííÿ íîâî¿ ìîäåë³ – “ïîâàæàííÿ ïðàâ òà 
ã³äíîñò³ ëþäèíè”. Çàçíà÷åí³ äîì³íàíòè çíàéøëè ñâîº 
â³äîáðàæåííÿ ùå çà ÷àñ³â ðîçáóäîâè òàêî¿ ãàëóç³ íàóêè ÿê 
á³îåòèêà, êîëè çàñíîâíèê öüîãî â÷åííÿ Âàí Ðåíññåëåð Ïîòòåð, ó 
1971 ðîö³ ó íàóêîâîìó âèäàíí³ “Á³îåòèêà: ì³ñò ó ìàéáóòíº” 
âèçíà÷èâ öþ äèñöèïë³íó â ÿêîñò³ “ïîºäíàííÿ ñèñòåìè 
á³îëîã³÷íîãî çíàííÿ ç ï³çíàííÿì ñèñòåìè ëþäñüêèõ ö³ííîñòåé”. 
Äîñë³äíèê çàïðîïîíóâàâ ðîçãëÿäàòè á³îåòèêó ÿê ñâîºð³äíèé âèä 
çíàííÿ, çàâäàííÿì ÿêîãî º – óêàçàòè, ÿê ñàìå òðåáà 
âèêîðèñòîâóâàòè äàí³ íàóêè çàäëÿ äîñÿãíåííÿ ñîö³àëüíèõ áëàã. Ç 
éîãî ³ìåíåì ïîâ'ÿçóþòü ïîãëÿä íà á³îåòèêó ÿê íà íàóêó ïðî 
âèæèâàííÿ (science of survival). Âèçíà÷åííÿ, ÿêå íàëåæèòü 
Â. Ò. Ðàéõó, ñïî÷àòêó çâó÷àëî òàêèì ÷èíîì: “ñèñòåìàòè÷íå 
äîñë³äæåííÿ ëþäñüêî¿ ïîâåä³íêè â ðàìêàõ íàóê ïðî æèòòÿ é 
çäîðîâ'ÿ, ïðîâåäåíå ó ñâ³òë³ ìîðàëüíèõ ö³ííîñòåé ³ ïðèíöèï³â”100. 
Ïðîòå, ó 1995 ðîö³ çì³ñòîâí³ñòü öüîãî âèñëîâó çì³íþºòüñÿ âæå ó 
íîâîìó âèäàíí³ åíöèêëîïåä³¿ ÿê “ñèñòåìàòè÷íå äîñë³äæåííÿ 
ìîðàëüíèõ ïàðàìåòð³â – âêëþ÷àþ÷è ìîðàëüíó îö³íêó, ð³øåííÿ, 
ïîâåä³íêè, îð³ºíòèðè é ò. ï. – äîñÿãíåíü á³îëîã³÷íèõ ³ ìåäè÷íèõ 
íàóê ³ç çàëó÷åííÿì ð³çíîìàí³òíèõ åòè÷íèõ ìåòîäîëîã³é ó ì³æ- 
íàóêîâîìó ôîðìóëþâàíí³”.  

Ñë³ä ïðèçíàòè, ùî, çîêðåìà, ó 1989 ðîö³ Beauchamp T., 
Childress J. ïðåäñòàâèëè ìîäåëü ìîðàëüíî¿ ìåäèöèíè, ùî áóëà 
îïðèëþäíåíà ó 1994 ðîö³, ó âèäàíí³ “Principles of Biomedical 
Ethics, 5th edition, New York/Oxford” ³ îá’ºäíóâàëà âæå íàñòóïí³ 
ïðèíöèïè: àâòîíîì³ÿ (respect for autonomy), íå íàøêîäü 
(nonmaleficence), áëàãîä³éí³ñòü (beneficence), êîíô³äåíö³éí³ñòü 
(confidentiality), ñïðàâåäëèâ³ñòü (justice). Äîäàòêîâî, äî âêàçàíèõ 
ïîëîæåíü, áóëî çàïðîïîíîâàíî âèêîðèñòîâóâàòè ³ íàñòóïí³ 
ïðèíöèïè ÿê òî: ïðàâäèâ³ñòü (veracity), ïðèâàòí³ñòü (privacy), 
â³ðí³ñòü (fidelity)101. 

Àâòîíîì³ÿ ðîçãëÿäàºòüñÿ ó ö³é ïëîùèí³ ÿê ñàìîâèçíà÷åííÿ, 
ñâîáîäà òà íåçàëåæí³ñòü ³íäèâ³äóàëüíèõ ä³é, ìåòà ÿêèõ 
ñïðÿìîâàíà, âèêëþ÷íî, íà îñîáèñò³ñòü, ïðàâî ïàö³ºíòà ïðèéìàòè 
ð³øåííÿ ñòîñîâíî âåäåííÿ õâîðîáè áåç âòðó÷àííÿ çîâí³ ç áîêó 
                                                            
100 (Reich W. T. Encyclopedia of Bioethics, 1978). 
101 (Beauchamp T., Childress J., 1994). 
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ìåäè÷íîãî ïðàö³âíèêà, ôîðìóëþâàòè ³ â³äòâîðþâàòè ïëàíè 
æèòòÿ íà ñâ³é ðîçñóä. Áëàãîä³éí³ñòü âèçíà÷àº – ðîáèòè äîáðî, 
ïðîäîâæóâàòè ³ ñïðèÿòè ïîêðàùàííþ æèòòÿ. Ïðàâäèâ³ñòü – öå 
âèìîãà ïàö³ºíòà ùîäî îòðèìàííÿ â³ä ë³êàðÿ ïðàâäèâî¿ 
³íôîðìàö³¿. 

Ïðèíöèï ñïðàâåäëèâîñò³ ´ðóíòóºòüñÿ íà òâåðäæåíí³ 
Àðèñòîòåëÿ, ÿêå ä³éøëî äî íàñ ³ç ë³òåðàòóðíèõ äæåðåë: "Êîæåí 
ïîâèíåí îòðèìàòè òå, ùî éîìó íàëåæèòü". Ïðèíöèï 
ñïðàâåäëèâîñò³ ìàº â³äíîøåííÿ äî ëþäåé, ÿê³ íàëåæàòü äî ð³çíèõ 
ñîö³àëüíèõ ãðóï ³ ïåðåäáà÷àº íåóïåðåäæåí³ñòü ùîäî ðîçïîä³ëó 
ðåñóðñ³â, ÿê³ ïðèçíà÷åí³ äëÿ îáñòåæåííÿ òà ë³êóâàííÿ õâîðèõ. 
Âàæëèâ³ñòü öüîãî ïðèíöèïó çíà÷íà, îñê³ëüêè, â³äîáðàæàº ïðàâî 
áóäü-ÿêî¿ ëþäèíè íà îòðèìàííÿ íàëåæíî¿ ìåäè÷íî¿ äîïîìîãè, 
íåçàëåæíî â³ä òàêèõ õàðàêòåðèñòèê, ÿê ñîö³àëüíèé êëàñ, â³ê, 
ñòàòü, ðàñà, íàö³îíàëüí³ñòü, ðåë³ã³éíà ïðèíàëåæí³ñòü òîùî. 

Îäíèì ³ç êëþ÷îâèõ ïîëîæåíü ìåäè÷íî¿ ïðàêòèêè º ïðèíöèï 
êîíô³äåíö³éíîñò³102. Ïîíÿòòÿ êîíô³äåíö³éíîñò³ ïîõîäèòü â³ä 
ëàòèíñüêîãî ñëîâà «confidentia», ùî ïåðåêëàäàºòüñÿ ÿê äîâ³ðà, 
òå, ùî íå ï³äëÿãàº îãîëîøåííþ. Îñîáëèâîãî ñåíñó íàáóâàº öå 
ïîëîæåííÿ â ìåäèöèí³, ïðî ùî ñâ³ä÷àòü ³ñòîðè÷í³ äîêóìåíòè, ÿê³ 
çáåð³ãëèñÿ ³ äî íàøîãî ÷àñó, äå â³äçíà÷åíî îäíîñòàéí³ñòü ë³êàð³â 
ùîäî çáåðåæåííÿ ³íôîðìàö³¿ ïðî õâîðîãî. Ñòîñîâíî íåîáõ³äíîñò³ 
çáåðåæåííÿ ë³êàðñüêî¿ òàºìíèö³, Ã³ïïîêðàò âèçíàâàâ íàñòóïíå: 
«×èñòî ³ íåïîðî÷íî áóäó ÿ ïðîâîäèòè ñâîº æèòòÿ ³ ñâîº 
ìèñòåöòâî; äî ÿêîãî á áóäèíêó ÿ íå óâ³éøîâ, ÿ óâ³éäó òóäè äëÿ 
êîðèñò³ õâîðîãî, áóäó÷è äàëåêèì â³ä óñüîãî òîãî, ùî ìàº íàì³ð 
íåñïðàâåäëèâîãî ³ çãóáíîãî; ùî á ÿ íå ïîáà÷èâ àáî íå ïî÷óâ 
â³äíîñíî æèòòÿ ëþäñüêîãî ç òîãî, ùî íå ñë³ä êîëè-íåáóäü 
ðîçãîëîøóâàòè, ÿ óìîâ÷ó ïðî òå, ââàæàþ÷è ïîä³áí³ ðå÷³ 
òàºìíèöåþ». 

², ïðîòÿãîì ñòîë³òü ãóìàíí³ ïðèíöèïè Ã³ïïîêðàòà, 
çàñíîâíèêà «Êëÿòâè ë³êàðÿ», óäîñêîíàëþâàëèñü òà âò³ëþâàëèñÿ 
â ì³æíàðîäí³ äîêóìåíòè, ÿê³ ãàðàíòóþòü íà ñâ³òîâîìó ð³âí³ 
äîòðèìàííÿ ë³êàðñüêî¿ òàºìíèö³. Åòè÷íå óÿâëåííÿ ïðî 
ìîðàëüí³ñòü ë³êàðñüêî¿ ä³ÿëüíîñò³ òà ïðàâîâèé çàõèñò ñôåðè 
ïðèâàòíîãî æèòòÿ ëþäèíè âèêëàäåíî â «Çàãàëüí³é äåêëàðàö³¿ ïðî 
ïðàâà ëþäèíè òà äåêëàðàö³¿ ïðî ïðàâà ïàö³ºíòà», 
                                                            
102 (Êîâàëüîâà Î. Ì., Ñàôàðãàë³íà-Êîðí³ëîâà Í. À., Ãåðàñ³ì÷óê Í. Ì., 2015, 56-

70). 
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«Ì³æíàðîäíîìó êîäåêñ³ ìåäè÷íî¿ åòèêè (1949 ð.), Constitution of 
the World Health Organization (WHO, 1946 ð.)», «Universal 
Declaration of Human Rights (UN, 1948 ð.) (Article, 27)», 
«ªâðîïåéñüê³é êîíâåíö³¿ ³ç çàõèñòó ïðàâ ëþäèíè», «Ë³ñàáîíñüê³é 
äåêëàðàö³¿ ÂÌÀ» (1995 ð.) òà ³íøèõ äîêòðèíàëüíèõ äîêóìåíòàõ. 
Òàê, çîêðåìà, ó «Æåíåâñüê³é äåêëàðàö³¿ ÂÌÀ» (1948 ð.) öå 
ïîëîæåííÿ çâó÷èòü íàñòóïíèì ÷èíîì: «ß ïîâàæàòèìó äîâ³ðåí³ 
ìåí³ ñåêðåòè, íàâ³òü, ï³ñëÿ ñìåðò³ ìîãî ïàö³ºíòà».  

Òàê, Ì³æíàðîäíèé êîäåêñ ìåäè÷íî¿ åòèêè, ó Ðîçä³ë³ 
«Îáîâ’ÿçêè ë³êàðÿ ùîäî õâîðîãî» ì³ñòèòü íàñòóïíå ïîëîæåííÿ: 
«Ë³êàð ïîâèíåí çáåð³ãàòè àáñîëþòíó ñåêðåòí³ñòü â óñüîìó, ùî 
ñòîñóºòüñÿ ïàö³ºíò³â, ÿê³ éîìó äîâ³ðÿþòü». Ë³ñàáîíñüêà 
äåêëàðàö³ÿ Âñåñâ³òíüî¿ ìåäè÷íî¿ àñîö³àö³¿ ïðî ïðàâà ïàö³ºíò³â, 
ïðèéíÿòà íà 34 ñåñ³¿ Âñåñâ³òíüî¿ ìåäè÷íî¿ àñàìáëå¿103. Ïîðÿä ³ç 
öèì, âèçíàºìî ³ ïðî òàêå: ó äåêëàðàö³¿ ïðî ðîçâèòîê ïðàâ 
ïàö³ºíò³â ó ªâðîï³ (ªâðîïåéñüêà íàðàäà ïî ïðàâàõ ïàö³ºíò³â, 
Àìñòåðäàì, 28-30 áåðåçíÿ 1994 ðîêó, ÂÎÎÇ ªâðîïåéñüêå 
ðåã³îíàëüíå áþðî) – º òàêèé Ðîçä³ë ÿê «Êîíô³äåíö³éí³ñòü òà 
íåäîòîðêàí³ñòü ïðèâàòíîãî æèòòÿ», äå ï³äêðåñëþºòüñÿ ïðî òå, ùî 
äàí³ ïðî ñòàí çäîðîâ’ÿ ïàö³ºíòà ñòîñîâíî ä³àãíîçó, ïðîãíîçó òà 
ë³êóâàííÿ, à òàêîæ ³íø³ äàí³ ïðèâàòíîãî õàðàêòåðó ìàþòü 
çáåð³ãàòèñÿ êîíô³äåíö³éíî.  

Åòè÷í³ ïèòàííÿ ñòîñîâíî ä³ÿëüíîñò³ ìåäè÷íèõ ïðàö³âíèê³â 
çàêîíîäàâ÷î ðåãóëþþòüñÿ ³ â ïðàâîâèõ äîêóìåíòàõ Óêðà¿íè. À, 
ñàìå: Êîíñòèòóö³ÿ Óêðà¿íè, Êîíâåíö³ÿ ïðî çàõèñò ïðàâ ëþäèíè ³ 
îñíîâîïîëîæíèõ ñâîáîä, Öèâ³ëüíèé êîäåêñ Óêðà¿íè, Çàêîí 
Óêðà¿íè “Îñíîâè çàêîíîäàâñòâà Óêðà¿íè ïðî îõîðîíó çäîðîâ’ÿ”. 
Â íèõ íàäàºòüñÿ íàëåæíà óâàãà â â³äíîñèíàõ ë³êàð-ïàö³ºíò ïðè 
íàäàíí³ ìåäè÷íî¿ äîïîìîãè, ùî âèçíà÷àº ä³ÿëüí³ñòü ïðîôåñ³éíî 
ï³äãîòîâëåíèõ ìåäè÷íèõ ïðàö³âíèê³â, ÿêà ñïðÿìîâàíà íà 
ïðîô³ëàêòèêó, ä³àãíîñòèêó, ë³êóâàííÿ òà ðåàá³ë³òàö³þ ó çâ'ÿçêó 
ç õâîðîáàìè, òðàâìàìè, îòðóºííÿìè ³ ïàòîëîã³÷íèìè ñòàíàìè, à 
òàêîæ ó çâ'ÿçêó ç âàã³òí³ñòþ òà ïîëîãàìè104. 

Çîêðåìà, â «Åòè÷íîìó êîäåêñ³ ë³êàðÿ Óêðà¿íè» 
íàãîëîøóºòüñÿ íà òàêîìó: ë³êàð çàâæäè ïîâèíåí ãîâîðèòè 

                                                            
103 (Ë³ñàáîí, Ïîðòóãàë³ÿ, âåðåñåíü/æîâòåíü 1981 ðîêó, ³ç âíåñåííÿì äîïîâíåíü ³ 

âèïðàâëåíü íà 47 ñåñ³¿ Ãåíåðàëüíî¿ àñàìáëå¿ Áàë³, ²íäîíåç³ÿ, âåðåñåíü 1995 
ðîêó). 

104 (Ñò. 3, Îñíîâè çàêîíîäàâñòâà Óêðà¿íè ïðî îõîðîíó çäîðîâ’ÿ). 
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ïàö³ºíòó ïðàâäó (ñòàòòÿ 16), ïðè âèêîíàíí³ ñâîº¿ ä³ÿëüíîñò³ ë³êàð 
ïîâèíåí çàáåçïå÷èòè êîíô³äåíö³éí³ñòü ³ çáåð³ãàòè ë³êàðñüêó 
òàºìíèöþ (ñò. 17). Çã³äíî Çàêîíó Óêðà¿íè Ïðî çàõèñò 
ïåðñîíàëüíèõ äàíèõ â³ä 01.06.2010 ðîêó (ñò. 7) âêàçàíî: «Îá’ºêò 
ë³êàðñüêî¿ òàºìíèö³ ñòàíîâèòü òàêà ³íôîðìàö³ÿ: à) â³äîìîñò³ ïðî 
ñòàí çäîðîâ’ÿ ïàö³ºíòà; á) â³äîìîñò³ ïðî õâîðîáó; â) â³äîìîñò³, 
îäåðæàí³ ïðè ìåäè÷íîìó îáñòåæåíí³; ã) â³äîìîñò³ ïðî ä³àãíîç; 
ä) â³äîìîñò³ ïðî îãëÿä òà éîãî ðåçóëüòàòè; æ) â³äîìîñò³ ïðî 
ìåòîäè ë³êóâàííÿ; ç) â³äîìîñò³ ïðî ³íòèìíó òà ñ³ìåéí³ ñòîðîíè 
æèòòÿ ïàö³ºíòà».  

Â³äîìèì º ôàêò ïðî òå, ùîá ïîñòàâèòè ïðàâèëüíèé ä³àãíîç ³ 
ïðèçíà÷èòè îïòèìàëüíå ë³êóâàííÿ, ë³êàð ïîâèíåí îòðèìàòè 
â³äïîâ³äíó ³íôîðìàö³þ â³ä õâîðîãî. Äëÿ öüîãî ïîòð³áíî 
îòðèìóâàòè, çàçâè÷àé, ³íòèìíó ³íôîðìàö³þ, ÿêà ìîæå ïðèíåñòè 
øêîäó õâîðîìó, ÿêùî ïðî íå¿ ä³çíàºòüñÿ ñòîðîíí³é. Òîæ, 
³íôîðìàö³þ, ÿêà îòðèìàíà ó ïðîöåñ³ íàäàííÿ ìåäè÷íî¿ äîïîìîãè 
ìîæíà ïîä³ëèòè íà äâ³ ãðóïè: ²-øà – öå ìåäè÷íà ³íôîðìàö³ÿ òà 
²²-ãà – öå ³íôîðìàö³ÿ íåìåäè÷íîãî õàðàêòåðó. Òîáòî òà, ùî 
ñòîñóºòüñÿ îñîáèñòîãî ³ ñ³ìåéíîãî æèòòÿ. Êîæíó ç öèõ ãðóï 
ìîæíà ðîçãëÿäàòè ÿê ùîäî ïàö³ºíò³â (ä³àãíîç, ïðîãíîç, øê³äëèâ³ 
çâè÷êè, ñ³ìåéíå òà îñîáèñòå æèòòÿ òîùî), òàê ³ ùîäî ÷ëåí³â ñ³ì’¿ 
õâîðîãî (ñïàäêîâ³ õâîðîáè, ñòàí çäîðîâ’ÿ ðîäè÷³â, ¿õ îñîáèñòå òà 
ñ³ìåéíå æèòòÿ òà ³íøå)105. 

Ïîðÿä ³ç öèì, ñë³ä ïðèçíàòè òàêå: ë³êàð íå ìàº ïðàâà 
ðîçãîëîøóâàòè, áåç äîçâîëó ïàö³ºíòà àáî éîãî ïðåäñòàâíèêà, äàí³, 
îòðèìàíèìè â õîä³ îáñòåæåííÿ ³ ë³êóâàííÿ, à òàêîæ – ñàì ôàêò 
çâåðíåííÿ ïî ìåäè÷íó äîïîìîãó. Ïðèíöèï êîíô³äåíö³éíîñò³ 
ïîõîäèòü â³ä êëÿòâè, ÿêó äàâàâ ë³êàð, ùî çàêð³ïëåíî â Êîäåêñ³ 
ïðîôåñ³éíî¿ åòèêè. Êîíô³äåíö³éí³ñòü çàáåçïå÷óº ôóíäàìåíò 
âçàºìîâ³äíîñèí ë³êàð-ïàö³ºíò. Îáîâ’ÿçîê ë³êàðÿ äîòðèìóâàòèñÿ 
êîíô³äåíö³éíîñò³ íåîáõ³äíèé äëÿ òîãî, ùîá ïîâàæàòè àâòîíîì³þ 
ïàö³ºíòà. Öåé ïðèíöèï çàáåçïå÷óº äëÿ ïàö³ºíòà âïåâíåí³ñòü ó 
òîìó, ùî ³íôîðìàö³ÿ, ÿêó îòðèìàâ ë³êàð, íå áóäå í³êîìó íàäàë³ 
ïåðåäàíà, ùî çíàéøëî ïðàâîâå ï³äòâåðäæåííÿ ó Öèâ³ëüíîìó 
êîäåêñ³ Óêðà¿íè â³ä 16.01.2003 ðîêó (ñò. 285, ÷. 4; ñò. 286): 
«ô³çè÷íà îñîáà ìàº ïðàâî íà òàºìíèöþ ïðî ñòàí ñâîãî çäîðîâ’ÿ, 

                                                            
105 (Çàêîí ”Óêðà¿íè Ïðî çàõèñò ïåðñîíàëüíèõ äàíèõ” â³ä 01.06.2010 ðîêó, ñò. 7). 
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ôàêò çâåðíåííÿ çà ìåäè÷íîþ äîïîìîãîþ, ä³àãíîç, à òàêîæ – ïðî 
â³äîìîñò³, îäåðæàí³ ïðè ¿¿ ìåäè÷íîìó îáñòåæåíí³».  

Òîæ, ïðè âèêîðèñòàíí³ ³íôîðìàö³¿, ÿêà ñòàíîâèòü ë³êàðñüêó 
òàºìíèöþ, ó íàâ÷àëüíîìó ïðîöåñ³, íàóêîâî-äîñë³äí³é ðîáîò³, ó 
òîìó ÷èñë³, é ó âèïàäêó ¿¿ ïóáë³êàö³¿ â ñïåö³àëüí³é ë³òåðàòóð³, 
ïîâèííà áóòè çàáåçïå÷åíà àíîí³ìí³ñòü ïàö³ºíòà (Åòè÷íèé êîäåêñ 
ë³êàðÿ Óêðà¿íè, ñò. 40). Ïðàâî íà òàºìíèöþ, ùî â³äîáðàæåíî òà 
âèêëàäåíî ó çì³ñò³ ñò. 286 Öèâ³ëüíîãî êîäåêñó Óêðà¿íè. 

Òîæ, ïåðåë³ê ïðèâåäåíèõ âèùå ìîðàëüíèõ ïðèíöèï³â, ¿õ 
ðîçðîáêà, îá´ðóíòóâàííÿ ³ îïðàöþâàííÿ, ïîñò³éíå óäîñêîíàëåííÿ 
òà äîïîâíåííÿ ñâ³ä÷èòü ïðî òå, ùî ïåðøî÷åðãîâèì çàâäàííÿì 
ë³êàð³â º çàõèñò ïðàâ ïàö³ºíòà ïðè ïðîâåäåííÿ ìåäè÷íèõ 
âòðó÷àíü. Òîáòî, çàñòîñóâàííÿ ìåòîä³â ä³àãíîñòèêè, 
ïðîô³ëàêòèêè àáî ë³êóâàííÿ, ïîâ'ÿçàíèõ ³ç âïëèâîì íà îðãàí³çì 
ëþäèíè106. 

Åòè÷í³ àñïåêòè çàõèñòó ïðàâ ãðîìàäÿí çíàéøëè 
â³äîáðàæåííÿ òàêîæ ³ ó ì³æíàðîäíèõ äîêóìåíòàõ: Ë³ñàáîíñüêà 
äåêëàðàö³ÿ Âñåñâ³òíüî¿ ìåäè÷íî¿ àñîö³àö³¿ ïðî ïðàâà ïàö³ºíò³â, 
ïðèéíÿòà íà 34 ñåñ³¿ Âñåñâ³òíüî¿ ìåäè÷íî¿ àñàìáëå¿107; 
Äåêëàðàö³ÿ ïðî ðîçâèòîê ïðàâ ïàö³ºíò³â â ªâðîï³108. Çã³äíî 
ïîëîæåíü, âèêëàäåíèõ ó öèõ äîêóìåíòàõ, âñ³ ïàö³ºíòè ìàþòü 
íàñòóïí³ ïðàâà ïðè íàäàíí³ ìåäè÷íî¿ äîïîìîãè, çîêðåìà, íà: 
ÿê³ñíó ìåäè÷íó äîïîìîãó, ìåäèêî-ñîö³àëüíó îñâ³òó, ã³äí³ñòü òà 
ïîâàæàííÿ îñîáèñòîñò³, ñàìîâèçíà÷åííÿ, çáåðåæåííÿ ô³çè÷íî¿ 
ïñèõ³÷íî¿ ö³ë³ñíîñò³ òà íåäîòîðêàíîñò³, ñâîáîäó âèáîðó, 
³íôîðìàö³þ, à òàêîæ – íà êîíô³äåíö³éí³ñòü. 

Êàòàëîã ïðàâ ïàö³ºíòà ó íàö³îíàëüíîìó çàêîíîäàâñòâ³ 
çàñâ³ä÷óº íàñòóïí³ ïðàâà ïàö³ºíòà, çîêðåìà, íà: ïðîô³ëàêòè÷í³ 
çàõîäè; äîñòóïí³ñòü; ³íôîðìàö³þ; ïðàâî íà çãîäó; ñâîáîäó âèáîðó; 
ïðèâàòí³ñòü ³ êîíô³äåíö³éí³ñòü; ÿê³ñíó ìåäè÷íó äîïîìîãó; 
áåçïåêó; ïîïåðåäæåííÿ ìîæëèâîñò³ ñòðàæäàíü ³ áîëþ; 
³íäèâ³äóàëüíèé ï³äõ³ä äî ë³êóâàííÿ; ïîâàãó ã³äíîñò³ ïðè íàäàíí³ 
ìåäè÷íî¿ äîïîìîãè; êîìïåíñàö³þ. Òîæ, çàõèñò ïðàâ ïàö³ºíòà 
Óêðà¿íè çíàéøëî â³äîáðàæåííÿ ó íàñòóïíèõ äîêóìåíòàõ ÿê: 
ïðàâî íà æèòòÿ (ñò. 27 Êîíñòèòóö³¿ Óêðà¿íè, ñò. 281 Öèâ³ëüíèé 

                                                            
106 (Êîâàëüîâà Î. Ì., Ë³ñîâèé Â. Ì., Àìáðîñîâà Ò. Ì. òà ³íø³, 2016, 23-31). 
107 (Ë³ñàáîí, Ïîðòóãàë³ÿ, âåðåñåíü/ æîâòåíü 1981 ðîêó, ç âíåñåííÿì ïîïðàâîê íà 

47 ñåñ³¿ Ãåíåðàëüíî¿ àñàìáëå¿ Áàë³, ²íäîíåç³ÿ, âåðåñåíü, 1995 ðîêó) 
108 (ªâðîïåéñüêà íàðàäà ïî ïðàâàì ïàö³ºíò³â, Àìñòåðäàì, 28 – 30 áåðåçíÿ 

1994 ðîêó ÂÎÎÇ ªâðîïåéñüêå ðåã³îíàëüíå áþðî). 
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êîäåêñ Óêðà¿íè), ïðàâî íà îñîáèñòó íåäîòîðêàíí³ñòü (ñò. 289 
Öèâ³ëüíèé êîäåêñ Óêðà¿íè), ïðàâî íà îõîðîíó çäîðîâ’ÿ òà 
ìåäè÷íó äîïîìîãó (ñò. 49 Êîíñòèòóö³¿ Óêðà¿íè, ñò. 283, 284 
Öèâ³ëüíîãî êîäåêñó Óêðà¿íè, ñò. 6, 8 Îñíîâè çàêîíîäàâñòâà 
Óêðà¿íè ïðî îõîðîíó çäîðîâ’ÿ), ïðàâî íà âèá³ð ë³êàðÿ ³ çàêëàäó 
îõîðîíè çäîðîâ’ÿ (cò. 38 Îñíîâè çàêîíîäàâñòâà Óêðà¿íè ïðî 
îõîðîíó çäîðîâ’ÿ), ïðàâî íà ³íôîðìàö³þ ïðî ñòàí çäîðîâ’ÿ (ñò. 
285 ÖÊ, ñò. 39 Îñíîâè çàêîíîäàâñòâà Óêðà¿íè ïðî îõîðîíó 
çäîðîâ’ÿ), ïðàâî íà ³íôîðìàö³þ ïðî ìåäè÷íå âòðó÷àííÿ (ñò. 39 
Îñíîâè çàêîíîäàâñòâà Óêðà¿íè ïðî îõîðîíó çäîðîâ’ÿ), ïðàâî íà 
âèá³ð ìåòîä³â ìåäè÷íîãî âòðó÷àííÿ (ñò. 284 Öèâ³ëüíîãî êîäåêñó 
Óêðà¿íè), ïðàâî íà ³íôîðìàö³þ ïðî óìîâè íàäàííÿ ìåäè÷íèõ 
ïîñëóã (ñò. 15 ÇÓ “Ïðî çàõèñò ïðàâ ñïîæèâà÷³â”), ïðàâî íà 
íàëåæíó ÿê³ñòü ìåäè÷íî¿ äîïîìîãè / ìåäè÷íèõ ïîñëóã (ñò. 6 
Îñíîâ ³ ñò. 6 Çàêîí Óêðà¿íè “Ïðî çàõèñò ïðàâ ñïîæèâà÷³â”), ïðàâî 
íà â³äìîâó â³ä ìåäè÷íîãî âòðó÷àííÿ (ñò. 284 ÖÊ, ñò. 43 Îñíîâè 
çàêîíîäàâñòâà Óêðà¿íè ïðî îõîðîíó çäîðîâ’ÿ), ïðàâî íà 
â³äøêîäóâàííÿ øêîäè (ñò. 6 Îñíîâè çàêîíîäàâñòâà Óêðà¿íè ïðî 
îõîðîíó çäîðîâ’ÿ) òîùî. 

Óñâ³äîìëåííÿ ³íäèâ³äóàëüíèõ ïðàâ òà ñâîáîä ïàö³ºíòà 
ïðèçâåëî äî ïîãëèáëåííÿ çì³ñòîâíîñò³ ïîíÿòü á³îìåäè÷íî¿ åòèêè 
òà ôîðìóâàííÿ ïðèíöèïó îñìèñëåíîãî ï³äõîäó äî ðåàë³çàö³¿ ïðàâ 
ïàö³ºíòà, ïîáóäîâàíîãî íà éîãî ó÷àñò³ ïðè ïðèéíÿòò³ ð³øåííÿ 
â³äíîñíî îáñòåæåííÿ, ë³êóâàííÿ ³ ò. ï., ó âèáîð³ ìåòîä³â 
ìåäè÷íîãî âòðó÷àííÿ, îòðèìàííÿ ìåäè÷íî¿ ³íôîðìàö³¿ òîùî. Ó 
á³îìåäè÷íèõ ïðîöåäóðàõ ³ñíóº äâà ìåõàí³çìè åòè÷íîãî 
ðåãóëþâàííÿ. À, ñàìå: ïðîöåäóðà îòðèìàííÿ ³íôîðìîâàíî¿ çãîäè 
òà åòè÷íà åêñïåðòèçà109.  

Äîêòðèíà ³íôîðìîâàíî¿ çãîäè, ÿêà º áàçîâîþ â ñó÷àñí³é 
ìåäèöèí³ òà á³îåòèö³. Ó â³äïîâ³äíîñò³ äî ö³º¿ äîì³íàíòè, áóäü-
ÿêå ìåäè÷íå âòðó÷àííÿ ÿê îáîâ’ÿçêîâó óìîâó ìàº âêëþ÷àòè 
ñïåö³àëüíó ïðîöåäóðó îòðèìàííÿ äîáðîâ³ëüíî¿ çãîäè ïàö³ºíòà àáî 
äîñë³äæóâàíîãî. Öþ çãîäó äàþòü íà îñíîâ³ àäåêâàòíîãî 
³íôîðìóâàííÿ ïàö³ºíòà (îá’ºêòà äîñë³äæåííÿ) ïðî ìåòó, 
òðèâàë³ñòü, íàñë³äêè, ðèçèê äëÿ æèòòÿ âíàñë³äîê ìåäè÷íîãî 
âòðó÷àííÿ, ìîæëèâ³ àëüòåðíàòèâè, ¿õ ïîð³âíÿëüíó åôåêòèâí³ñòü, 
ïðàâà ïàö³ºíòà òîùî110. 

                                                            
109 (Êîâàëüîâà Î. Ì., Ë³ñîâèé Â. Ì., Àìáðîñîâà Ò. Ì. òà ³íø³, 2016; 67-71). 
110 (Êîâàëüîâà Î. Ì. Ë³ñîâèé Â. Ì. Àìáðîñîâà Ò. Ì. òà ³íø³, 2016; 59-63). 
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Ñòàíîâëåííÿ ìåòîäîëîã³¿ çãîäè íà âòðó÷àííÿ ë³êàðÿ áåðå 
ïî÷àòîê ³ç ê³íöÿ ÕV²²² ñòîë³òòÿ, êîëè â ñóä³ Âåëèêîáðèòàí³¿ 
ðîçãëÿäàëàñÿ ñïðàâà ñòîñîâíî ïðîâåäåíîþ ë³êàðåì îðòîïåäè÷íî¿ 
îïåðàö³¿ ç ïðèâîäó íåïðàâèëüíî çðîùåíîãî ïåðåëîìó ñòåãíîâî¿ 
ê³ñòêè, â õîä³ ÿêî¿ áóëî çàñòîñîâàíî åêñïåðèìåíòàëüíó ìåòîäèêó 
ç âèêîðèñòàííÿì ìåõàí³÷íîãî ïðèñòîñóâàííÿ. Âíàñë³äîê îïåðàö³¿ 
áóëî îòðèìàíî íåãàòèâíèé ðåçóëüòàò ³ õâîðèé çâåðíóâñÿ äî ñóäó 
ç ïîçîâîì. Ï³ä ÷àñ ñóäîâîãî ðîçãëÿäó ñóääÿ ä³éøîâ âèñíîâêó ïðî 
òå, ùî â ìåäè÷í³é ïðàêòèö³ íåîáõ³äíîþ óìîâîþ íà ìåäè÷íå 
âòðó÷àííÿ – º çãîäà ïàö³ºíòà, ÿêî¿ íå áóëî çðîáëåíî â âèïàäêó ç 
ïàö³ºíòîì, ÿêèé ïîñòðàæäàâ âíàñë³äîê îïåðàö³¿. 

Ïðèâåðòàº óâàãó âèñë³â, ÿêèé áóëî çðîáëåíî ñóääåþ 
Âåðõîâíîãî ñóäó ÑØÀ Áåíäæàì³íîì Êàðäîçî íà ïî÷àòêó 
ìèíóëîãî ñòîë³òòÿ: «...êîæíà ëþäèíà, áóäó÷è ïîâíîë³òíüîþ ³ â 
çäîðîâîìó ãëóçä³, ìàº ïðàâî âèçíà÷èòè, ùî áóäå çðîáëåíî ç ¿¿ 
âëàñíèì ò³ëîì, ³ õ³ðóðã, ÿêèé ïðîâîäèòü îïåðàö³þ, áåç çãîäè 
ñâîãî ïàö³ºíòà, çä³éñíþº â÷èíîê, çà ÿêèé â³í íåñå 
â³äïîâ³äàëüí³ñòü»111,112.  

Ïîäàëüøèé ðîçâèòîê äîêòðèíè çãîäè íà ìåäè÷íå âòðó÷àííÿ, 
ïîâ’ÿçàíî ç â³äïîâ³ääþ ñâ³òîâî¿ ñï³ëüíîòè íà åêñïåðèìåíòè 
íàöèñòñüêèõ ìåäèê³â, ÿê³ ïðîâîäèëèñü íà ïîëîíåíèõ ó 
êîíöåíòðàö³éíèõ òàáîðàõ. Ñïî÷àòêó, öåé òåðì³í ìàâ íàçâó 
«äîáðîâ³ëüíà çãîäà», ùî áóëî çàêð³ïëåíî â Íþðíáåðçüêîìó 
êîäåêñ³. À, ó ïîäàëüøîìó, çàâäÿêè àêòèâ³çàö³¿ ïðàâîçàõèñíèõ 
ðóõ³â, áóëî ðîçøèðåíî çì³ñò öüîãî ïîëîæåííÿ, ³ äîïîâíåíî 
ïîíÿòòÿì ³íôîðìîâàí³ñòü, ùî îçíà÷àº íåîáõ³äí³ñòü íàäàííÿ 
ïàö³ºíòîâ³ ìåäè÷íèìè ïðàö³âíèêàìè ïîâíî¿ ³íôîðìàö³¿ ùîäî 
ìàéáóòíüîãî ìåäè÷íîãî âòðó÷àííÿ. Íà çàïðîâàäæåííÿ òàêîãî 
íàïðÿìêó âïëèíóëè ïðèêëàäè ç ìåäè÷íî¿ ïðàêòèêè. Íàïðèêëàä, 
ó 1957 ðîö³ â ÑØÀ áóëî çàô³êñîâàíå óñêëàäíåííÿ ó âèãëÿä³ ïàðà- 
ïàðåçó íèæí³õ ê³íö³âîê ó õâîðîãî, ÿêîìó áóëà ïðîâåäåíà 
ëþìáàëüíà àîðòîãðàô³ÿ. Õâîðèé ïîäàâ ïîçîâ äî ñóäó ³, ï³ä ÷àñ 
ñóäîâîãî ðîçãëÿäó, áóëî ç’ÿñîâàíî, ùî õâîðèé íå îòðèìàâ 
ïîïåðåäíüî ³íôîðìàö³þ ïðî ìîæëèâ³ óñêëàäíåííÿ ï³ä ÷àñ òàêî¿ 
ìàí³ïóëÿö³¿ ³, òîìó äàâ çãîäó íà àîðòî- ãðàô³þ. ßêùî á õâîðèé, 
ïåðåä ìåäè÷íèì âòðó÷àííÿì, ìàâ ïîâíó ³íôîðìàö³þ ïðî ìîæëèâ³ 

                                                            
111 (Äðàãàí Â. Â. Îôîðìëåíèå èíôîðìèðîâàííîãî ñîãëàñèÿ íà ïðèìåðå 

îðòîïåäè÷åñêîé îïåðàöèè Schloendorff v. Society of New York Hospital, 1914). 
112 (Äðàãàí Â. Â., Ìåäíèñ Ä. Þ., 2011). 
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íåãàòèâí³ íàñë³äêè, â³í áè â³äìîâèâñÿ ïðîâîäèòè öþ 
ìàí³ïóëÿö³þ. Íà ï³äñòàâ³ ðîçãëÿäó ñïðàâè, õâîðèé âèãðàâ 
ñóäîâèé ïðîöåñ. Òàêèì ÷èíîì, ñóäîâà ïðàêòèêà ÑØÀ 
ìîäåðí³çóâàëà òðàäèö³éíå ïðàâî ïðî íåîáõ³äí³ñòü ïîïåðåäíüî¿ 
çãîäè ïàö³ºíòà íà ìåäè÷íå âòðó÷àííÿ, ñòâîðèâøè ïðàâîâó 
äîêòðèíó ³íôîðìîâàíî¿ çãîäè (àíãë. - informed consent).  

Ñî³ë âêàçàòè, ùî ó äåêëàðàö³¿ ïðî ïîë³òèêó ó ñôåð³ 
çàáåçïå÷åííÿ ïðàâ ïàö³ºíòà â ªâðîï³113, º Ðîçä³ë ²²², íàçâàíèé 
«²íôîðìîâàíà çãîäà», äå ï³äêðåñëåíî ïðî òå, ùî "³íôîðìîâàíà 
óñâ³äîìëåíà çãîäà ïàö³ºíòà º ïîïåðåäíüîþ óìîâîþ áóäü-ÿêîãî 
ìåäè÷íîãî âòðó÷àííÿ". Ó ö³é äåêëàðàö³¿ ï³äêðåñëåíî, ùî 
³íôîðìîâàíó çãîäó ñë³ä ðîçãëÿäàòè ÿê êîíöåïö³þ ñó÷àñíî¿ 
ìåäè÷íî¿ åòèêè, ÿêà ïåðåäáà÷àº îòðèìàííÿ çãîäè ïàö³ºíòà íà 
ë³êàðñüêó òà ñåñòðèíñüêó äîïîìîãó çà óìîâè ïîâíî¿ 
ïî³íôîðìîâàíîñò³ ïðî ñóòü, ïîêàçàííÿ, ïîá³÷í³ åôåêòè âòðó÷àííÿ 
ìåäèê³â. Ïîðÿä ³ç öèì, ïîòð³áíà çãîäà ïàö³ºíòà íà çáåðåæåííÿ òà 
âèêîðèñòàííÿ áóäü-ÿêèõ éîãî á³îëîã³÷íèõ ìàòåð³àë³â. 

Ïîðÿä ³ç öèì, Êîíâåíö³ÿ ïðî çàõèñò ïðàâ ³ ã³äíîñò³ ëþäèíè ó 
çâ'ÿçêó ç âèêîðèñòàííÿì äîñÿãíåíü á³îëîã³¿ ³ ìåäèöèíè 1996 
ðîêó, ó ñò. 5 ïåðåäáà÷àº òàêå: "ìåäè÷íå âòðó÷àííÿ ìîæå 
çä³éñíþâàòèñÿ ëèøå ï³ñëÿ òîãî, ÿê îñîáà, ùî ï³ääàºòüñÿ öüîìó 
âòðó÷àííþ, äàñòü íà öå äîáðîâ³ëüíó ³íôîðìîâàíó çãîäó".  

Ñï³âçâó÷íîþ, ³ç ïîïåðåäí³ìè äîêòðèíàìè ³ áàçîâèìè 
äîêóìåíòàìè, º ªâðîïåéñüêà õàðò³ÿ ïðàâ ïàö³ºíò³â â³ä 15 
ëèñòîïàäà 2002 ðîêó, ó ÿê³é ïåðåäáà÷åíî ïðàâî íà îòðèìàííÿ 
áóäü-ÿêî¿ ³íôîðìàö³¿ ïðî ñâ³é ñòàí çäîðîâ’ÿ, ïðî ìåäè÷í³ ïîñëóãè 
³ ñïîñîáè îòðèìàííÿ öèõ ïîñëóã, à òàêîæ ïðî âñå, ùî äîñòóïíî 
çàâäÿêè íàóêîâî-òåõí³÷íîìó ïðîãðåñîâ³ òà äîçâîëèòü ïàö³ºíòó 
àêòèâíî áðàòè ó÷àñòü ó ïðèéíÿòò³ ð³øåíü ùîäî ñâîãî çäîðîâ'ÿ; öÿ 
³íôîðìàö³ÿ º îáîâ'ÿçêîâîþ ïîïåðåäíüîþ óìîâîþ ïðîâåäåííÿ 
áóäü-ÿêî¿ ïðîöåäóðè ³ ë³êóâàííÿ, âêëþ÷àþ÷è ó÷àñòü ó íàóêîâèõ 
äîñë³äæåííÿõ. 

Ñë³ä âðàõîâóâàòè, ùî â Óêðà¿í³ ïî÷àòîê âïðîâàäæåííÿ 
äîêòðèíè ³íôîðìîâàíî¿ çãîäè ñë³ä ââàæàòè ïðèéíÿòòÿ Âåðõîâíîþ 
Ðàäîþ Óêðà¿íè Çàêîíó Óêðà¿íè «Îñíîâè çàêîíîäàâñòâà Óêðà¿íè 
ïðî îõîðîíó çäîðîâ’ÿ» 19.11.1992 ðîêó, ÿêèé ó ñò. 43 âñòàíîâèâ 
³ ï³äòâåðäèâ ïðî òå, ùî çãîäà ³íôîðìîâàíîãî ïàö³ºíòà íåîáõ³äíà 
                                                            
113 (ªâðîïåéñüêà íàðàäà ïî ïðàâàõ ïàö³ºíò³â, Àìñòåðäàì, 28-30 áåðåçíÿ 1994 ðîêó, 

ÂÎÎÇ, ªâðîïåéñüêå ðåã³îíàëüíå áþðî). 
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äëÿ çàñòîñóâàííÿ ìåòîä³â ä³àãíîñòèêè, ïðîô³ëàêòèêè òà 
ë³êóâàííÿ. Òîáòî, çàêð³ïèâ îáîâ’ÿçîê ìåäè÷íîãî ïðàö³âíèêà, ïðè 
ïðîâàäæåíí³ ñâîº¿ ä³ÿëüíîñò³, îòðèìàòè, ïîïåðåäíüî, 
³íôîðìîâàíó çãîäó ïàö³ºíòà ïðè íàäàíí³ éîìó ìåäè÷íî¿ äîïîìîãè 
íà óñ³õ ¿¿ åòàïàõ114. 

Ïîðÿä ³ç öèì, ñë³ä çàçíà÷èòè, ùî ïèòàííÿ ³íôîðìîâàíî¿ 
çãîäè º îñíîâîþ óñ³º¿ ñèñòåìè þðèäè÷íîãî çàáåçïå÷åííÿ ìåäè÷íî¿ 
ä³ÿëüíîñò³, òîìó ùî ìåäè÷íå âòðó÷àííÿ â³äïîâ³äíî äî ñò. 42 
«Îñíîâ çàêîíîäàâñòâà Óêðà¿íè ïðî îõîðîíó çäîðîâ'ÿ» 
äîïóñêàºòüñÿ ëèøå ó òîìó ðàç³, êîëè âîíî íå ìîæå çàâäàòè øêîäè 
çäîðîâ'þ ïàö³ºíòà. Ó áóäü-ÿêîìó âèïàäêó, ìåäè÷íå âòðó÷àííÿ 
ä³àãíîñòè÷íî¿, ë³êóâàëüíî¿, ïðîô³ëàêòè÷íî¿ ñïðÿìîâàíîñò³ 
ïåðåäáà÷àº þðèäè÷íå ï³äòâåðäæåííÿ çãîäè ïàö³ºíòà. Íà 
ñüîãîäí³øí³é äåíü, á³ëüø³ñòü íîðìàòèâíî-ïðàâîâèõ àêò³â ó ñôåð³ 
îõîðîíè çäîðîâ'ÿ, ùî ñòîñóþòüñÿ ÿê çàãàëüíèõ, òàê ³ ñïåö³àëüíèõ 
ïèòàíü ìåäèöèíè, ì³ñòÿòü ïîëîæåííÿ ïðî ³íôîðìîâàíó çãîäó, 
ÿêà ç îäíîãî áîêó º ôàêòîðîì ðåàë³çàö³¿ ïðàâ ïàö³ºíòà, ç äðóãîãî 
áîêó, çàïîá³ãàº âèíèêíåííþ êîíôë³êò³â, ÿê³ â äåÿêèõ âèïàäêàõ 
íåîáõ³äíî âèð³øóâàòè â ñóäîâîìó ïîðÿäêó. Ö³ëêîì ëîã³÷íèì º òå, 
ùî, íàðàç³, ïðîáëåìà ³íôîðìîâàíî¿ çãîäè çíàéøëà â³äîáðàæåííÿ 
³ â ïðàâîâèõ òà þðèäè÷íèõ ì³æíàðîäíèõ íàö³îíàëüíèõ 
äîêóìåíòàõ. Çàçíà÷åí³ ïîëîæåííÿ àêòèâíî âò³ëþºòüñÿ òàêîæ ³ ó 
ä³ÿëüí³ñòü çàêëàä³â ïðàêòè÷íî¿ îõîðîíè çäîðîâ’ÿ.  

Â³äïîâ³äíî äî çì³ñòîâíîñò³ ÷. 1 ñò. 43 «Îñíîâ çàêîíîäàâñòâà 
Óêðà¿íè ïðî îõîðîíó çäîðîâ'ÿ ãðîìàäÿí» - ³íôîðìîâàíà 
äîáðîâ³ëüíà çãîäà º íåîáõ³äíîþ ïîïåðåäíüîþ óìîâîþ çàäëÿ 
ìåäè÷íîãî âòðó÷àííÿ. Öå ïîëîæåííÿ çíàéøëî ñâîº â³äîáðàæåííÿ 
ó ñò. 284 Öèâ³ëüíîãî êîäåêñó Óêðà¿íè, äå ïåðåäáà÷åíî, ùî 
íàäàííÿ ìåäè÷íî¿ äîïîìîãè ô³çè÷í³é îñîá³, ÿêà äîñÿãëà 14 ðîê³â, 
ïðîâîäèòüñÿ çà ¿¿ çãîäîþ (÷. 3), à ïîâíîë³òíÿ ä³ºâîçäàòíà ô³çè÷íà 
îñîáà ìàº ïðàâî â³äìîâèòèñü â³ä ë³êóâàííÿ (÷. 4), ÿêùî âîíà 
ïîâí³ñòþ óñâ³äîìëþº ñâî¿ ä³¿ òà êîíòðîëþº ¿õ. Òàêèì ÷èíîì, ó 
Öèâ³ëüíîìó êîäåêñ³ Óêðà¿íè òàêîæ çàêð³ïëåíî ïðàâî ëþäèíè íà 
â³äìîâó â³ä ìåäè÷íîãî âòðó÷àííÿ. Ïîðÿä ³ç öèì, º äîïîâíåííÿ, 
â³äïîâ³äíî äî ÿêèõ â óðãåíòíèõ âèïàäêàõ, ÿê³ ïðåäñòàâëÿþòü 
ðåàëüíó çàãðîçó æèòòþ õâîðîãî, ìåäè÷íå âòðó÷àííÿ ìîæëèâå ³ 

                                                            
114 (Çàêîí Óêðà¿íè «Îñíîâè çàêîíîäàâñòâà Óêðà¿íè ïðî îõîðîíó çäîðîâ’ÿ» â³ä 

19.11.1992 ðîêó çà ¹ 2801-XII [Åëåêòðîííèé ðåñóðñ]. – Ðåæèì äîñòóïó: 
http://zakon1.rada.gov.ua). 
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áåç çãîäè ïàö³ºíòà àáî, ÿêùî öå äèòèíà, áåç çãîäè áàòüê³â 
(ïðèéîìíèõ áàòüê³â), àáî îï³êóí³â. 

Çã³äíî ïîëîæåíü ñò.29 Êîíñòèòóö³¿ Óêðà¿íè òà ñò. 289 
Öèâ³ëüíîãî Êîäåêñó Óêðà¿íè – ³íôîðìîâàíà çãîäà ìîæå áóòè 
â³äêëèêàíà ó áóäü ÿêèé ÷àñ, çà âèíÿòêîì âèïàäê³â, êîëè ñàì 
ë³êàð ïî÷àâ ìåäè÷íå âòðó÷àííÿ ³ éîãî ïðèïèíåííÿ àáî çàê³í÷åííÿ 
ïîâ’ÿçàíå ç çàãðîçîþ æèòòþ ïåâíîãî õâîðîãî. 

Ó öüîìó çâ’ÿçêó ñë³ä âêàçàòè ³ íà òàêå: âàæëèâîþ óìîâîþ 
³íôîðìîâàíî¿ çãîäè º äîáðîâ³ëüíå, êîìïåòåíòíå ïðèéíÿòòÿ 
ïàö³ºíòîì çàïðîïîíîâàíîãî ìåòîäó îáñòåæåííÿ, à òàêîæ 
ë³êóâàííÿ, ùî ´ðóíòóºòüñÿ íà îäåðæàííÿ íèì çðîçóì³ëî¿, 
îá’ºêòèâíî¿ ³íôîðìàö³¿ ñòîñîâíî ìàéáóòíüîãî îáñòåæåííÿ òà 
ë³êóâàííÿ. Äëÿ òîãî, ùîá ³íôîðìàö³ÿ áóëà çðîçóì³ëî¿, âîíà 
ïîâèííà áóòè ïðåäñòàâëåíà ð³äíîþ äëÿ ïàö³ºíòà ìîâîþ ³, 
â³äïîâ³äíî, âêëþ÷àòè ïîâí³ â³äîìîñò³ ñòîñîâíî ä³àãíîçó, ôîðìó 
ìåäè÷íîãî âòðó÷àííÿ (îáñòåæåííÿ àáî ë³êóâàííÿ), ìåòó òà 
îñîáëèâîñò³ ë³êóâàííÿ, òðèâàë³ñòü, î÷³êóâàí³ ðåçóëüòàòè, 
àëüòåðíàòèâí³ âàð³àíòè, à ñàìå ãîëîâíå – ìîæëèâ³ ïîòåíö³éí³ 
ðèçèêè é óñêëàäíåííÿ, ïîá³÷í³ åôåêòè, ùî ìîæóòü âèíèêíóòè 
ïðè êîíêðåòíîìó âèä³ ìåäè÷íîãî âòðó÷àííÿ115.  

Ç îãëÿäó íà âèùåâêàçàíå, ëîã³÷íèì º ïîäàòè äåô³í³ö³éíå 
âèçíà÷åííÿ òà çì³ñòîâíå ïîÿñíåííÿ ³íôîðìîâàíî¿ çãîäè, íàäàíå, 
çîêðåìà, Ñ. Ã. Ñòåöåíêî, Â. Þ. Ñòåöåíêî, ². ß. Ñåíþòîþ: à, ñàìå 
– ï³ä ³íôîðìîâàíîþ çãîäîþ íà ìåäè÷íå âòðó÷àííÿ âàðòî ðîçóì³òè 
äîáðîâ³ëüíå, êîìïåòåíòíå ïðèéíÿòòÿ ïàö³ºíòîì çàïðîïîíîâàíîãî 
âàð³àíòà ë³êóâàííÿ, ùî ´ðóíòóºòüñÿ íà îäåðæàíí³ íèì ïîâíî¿, 
îá’ºêòèâíî¿ ³ âñåá³÷íî¿ ³íôîðìàö³¿ ç ïðèâîäó ìàéáóòíüîãî 
ë³êóâàííÿ, éîãî ìîæëèâèõ óñêëàäíåíü é àëüòåðíàòèâíèõ ìåòîä³â 
ë³êóâàííÿ116.  

Ñë³ä çâàæàòè ³ íà òå, ùî çàêëþ÷íèì åòàïîì ³íôîðìîâàíî¿ 
çãîäè – º ïèñüìîâî îôîðìëåíèé äîêóìåíò, ÿêèé ï³äïèñóº ïàö³ºíò 
îñîáèñòî, íåçàëåæíî â³ä âèäó òà ìåòîäó ìåäè÷íîãî âòðó÷àííÿ. 
ßêùî ïàö³ºíòà âèçíàíî íå ä³ºâîçäàòíèì, òî äîêóìåíò ï³äïèñóº 
éîãî çàêîííèé ïðåäñòàâíèê. Â ÿêîñò³ ïðèêëàäó çàãàëüíî¿ ôîðìè 
ïåðâèííî¿ îáë³êîâî¿ äîêóìåíòàö³¿, ÿêà çàïîâíþºòüñÿ ïàö³ºíòîì, 
âèêîðèñòîâóºòüñÿ íîðìàòèâíî ïðàâîâèé äîêóìåíò ¹ 003-6/î 
«²íôîðìîâàíà äîáðîâ³ëüíà çãîäà ïàö³ºíòà íà ïðîâåäåííÿ 

                                                            
115 (Ãðåâöîâà Ð. Þ., 2007). 
116 (Ñòåöåíêî Ñ. Ã., Ñòåöåíêî Â. Þ., ². Ñåíþòà ². ß., 2008). 
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ä³àãíîñòèêè, ë³êóâàííÿ òà íà ïðîâåäåííÿ îïåðàö³¿ òà 
çíåáîëåííÿ», âèäàíèé çã³äíî Íàêàçó ÌÎÇ Óêðà¿íè çà ¹ 110 â³ä 
14.02.2012 ðîêó. Öåé äîêóìåíò ïåðåäáà÷èâ ïèñüìîâó ôîðìó 
îôîðìëåííÿ âçàºìîâ³äíîñèí ì³æ ìåäè÷íèì ïðàö³âíèêîì ³ 
ïàö³ºíòîì, ÿêèé çâåðòàºòüñÿ äî ë³êóâàëüíîãî çàêëàäó äëÿ 
ïðîâåäåííÿ éîìó ä³àãíîñòèêè òà ë³êóâàííÿ, ó ðàç³ íåîáõ³äíîñò³ 
îïåðàòèâíîãî âòðó÷àííÿ òà çíåáîëåííÿ117. Êð³ì òîãî, 
³íôîðìîâàíà çãîäà îáóìîâëþº òà âèçíàº ó÷àñòü ïàö³ºíòà â ïðîöåñ³ 
ë³êóâàííÿ, à òàêîæ âèêîíóº äîäàòêîâ³ ôóíêö³¿, à ñàìå çàõèñò 
ïàö³ºíòà, òîìó ùî ñâ³ä÷èòü ïðî ïîâàãó ïðàâ ³ çàêîííèõ 
³íòåðåñ³â118.  

Ó öüîìó çâ’ÿçêó ñë³ä ïàì’ÿòàòè ³ ïðî òå, ùî áóäü-ÿêèé âèä 
îáñòåæåííÿ àáî ë³êóâàííÿ, ïðîâåäåíå áåç ïîïåðåäíüî ï³äïèñàíî¿ 
³íôîðìîâàíî¿ çãîäè, ðîçö³íþºòüñÿ ÿê íå çàêîííå, ïðîòèïðàâíå, 
ÿêùî ìåäè÷íå âòðó÷àííÿ çàïîä³ÿëî øêîäó, âèíèêëî 
óñêëàäíåííÿ, òî ïîäàëüøèé ðîçãëÿä ñïðàâè ïåðåõîäèòü äî 
àäì³í³ñòðàö³¿ ³ íàâ³òü äî ñóäîâèõ ³íñòàíö³é. Òîæ, ñàìå äëÿ ë³êàðÿ 
íàÿâí³ñòü äîêóìåíòàëüíî îôîðìëåíî¿ (ïèñüìîâî) ³íôîðìîâàíî¿ 
çãîäè íà ïðîâåäåííÿ ìåäè÷íîãî âòðó÷àííÿ ïàö³ºíòó íàäàº 
ïåðåâàãè ç þðèäè÷íî¿ òî÷êè çîðó. À, ñàìå, äîêóìåíò, ÿêèé 
ï³äïèñàíèé ïàö³ºíòîì, âèñòóïàº â ÿêîñò³ ïðàâîâî¿ îñíîâè âçàºìèí 
«ë³êàð-ïàö³ºíò». Ïðè öüîìó, â³äïîâ³äàëüí³ñòü çà ïðîöåñ íàäàííÿ 
ìåäè÷íî¿ äîïîìîãè íåñå íå ëèøå ë³êàð, àëå é ïðî³íôîðìîâàíèé 
ïèñüìîâî äîêóìåíòàëüíî ïàö³ºíò, ÿêèé ïîâèíåí âèêîíóâàòè âñ³ 
ïðèïèñè ë³êàðÿ, ùî ïîçèòèâíî âïëèâàº íà ðåçóëüòàòè ë³êóâàííÿ. 
Äî òîãî æ, çàêëàä îõîðîíè çäîðîâ’ÿ òà ñàì ìåäè÷íèé ïðàö³âíèê 
ìàòèìóòü çàõèñò â³ä áåçï³äñòàâíèõ ñêàðã ³ç áîêó ïàö³ºíò³â ó ðàç³ 
âèíèêíåííÿ êîíôë³êòó, à ë³êàðþ íàäàºòüñÿ çàõèùåí³ñòü, ïðè 
öüîìó, ³ ïîñëàáëþþòüñÿ ïðåòåíç³¿ õâîðîãî. 

Òàêèì ÷èíîì, ³íôîðìîâàíà çãîäà ïîâèííà áóòè ïðàâîì³ðíà, 
ùî âèçíà÷àþòü òàêèé ïåðåë³ê êðèòåð³¿â òà ïðèíöèï³â ¿¿ ðåàë³çàö³¿ 
íà ïðàêòèö³, ùî äåòàëüíî ïðèâåäåíî àâòîðàìè ó òàáë. 3.1. 

Ââàæàºìî çà äîö³ëüíå âêàçàòè ³ ïðî òàêå: Ì³æíàðîäíà 
ñèñòåìà ãðîìàäñüêîãî òà äåðæàâíîãî êîíòðîëþ çàáåçïå÷åííÿ 
ïðàâ, äîñòî¿íñòâ, àâòîíîì³¿ ñóá’ºêò³â ï³ä ÷àñ ìåäè÷íîãî âòðó÷àííÿ 
ðåàë³çóºòüñÿ ñàìå çà äîïîìîãîþ íåçàëåæíèõ ãðîìàäñüêèõ 

                                                            
117 (Íàêàç ÌÎÇ Óêðà¿íè â³ä 14.02.2012 ð. çà ¹ 110 (Åëåêòðîííèé ðåñóðñ) – Ðåæèì 

äîñòóïó: http://zakon2.rada.gov.ua/ laws/show/z0661-12). 
118 (Ñ³ç³íöîâà Þ. Þ., 2013). 
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îðãàí³çàö³é – òàê íàçèâàíèõ – åòè÷íèõ êîì³òåò³â, ÿê³ é ïîâèíí³ 
áóòè ñòâîðåí³ òà ä³ÿòè â ìåäè÷íèõ çàêëàäàõ òà çàáåçïå÷óâàòè 
îá’ºêòèâíó åòè÷íó åêñïåðòèçó. 

Òàáëèöÿ 3.1 Êðèòåð³¿ òà ïðèíöèïè îðãàí³çàö³¿ 
³íôîðìîâàíî¿ çãîäè * 

Êðè
òåð³¿ Ñóòí³ñòü ³ çì³ñò 

Ïðèíöè-
ïè îðãà-
í³çàö³¿ 119

Ñóòí³ñòü Çì³ñòîâ-
í³ñòü 

äî
áð

îâ
³ë

üí
³ñ

ò
ü 

ïðèéíÿòòÿ ïàö³ºí-
òîì ð³øåííÿ ï³ä 
÷àñ â³äñóòíîñò³ 
áóäü ÿêèõ çîâí³ø-
í³õ ôàêòîð³â, ùî 
ñâ³ä÷èëè á ïðî íå 
äîáðîâ³ëüí³ñòü òà-
êî¿ çãîäè ³íôîðìî-
âàí³ñòü – òîáòî, 
íàäàííÿ ë³êàðåì 
ïåðåä ìåäè÷íèì 
âòðó÷àííÿì ïàö³-
ºíòîâ³ ³íôîðìàö³¿ 
ïðî ñóòü ìàéáóò-
íüîãî âòðó÷àííÿ; 

ï
ðè

í
ö
è
ï
 ñ

âî
áî

äè
 

ïðè íàäàíí³ ìåäè÷íî¿ 
äîïîìîãè ïîâèííî äî-
òðèìóâàòèñÿ ïðèíöèïó 
ñâîáîäè âèáîðó ïàö³ºí-
òà ³ îáîâ’ÿçêîâî¿ äîá-
ðîâ³ëüíî¿ ³íôîðìî-
âàíî¿ çãîäè ÿê íà 
îêðåìå ìåäè÷íå âòðó-
÷àííÿ, òàê ³ íà êîìï-
ëåêñ ìåäè÷íèõ çàõîä³â 
ä³ºçäàòíî¿ îñîáè àáî 
éîãî çàêîííîãî ïðåä-
ñòàâíèêà í³ â ÿêîìó 
âèïàäêó íå ï³ä ïðèìó-
ñîì ÷è øëÿõîì îáìà-
íó;

³íôîðìîâà-
íó çãîäó 
ïîòð³áíî 
îòðèìàòè 
â³ä ïàö³ºí-
òà íà áóäü-
ÿêèé âèä 
ìåäè÷íîãî 
âòðó÷àííÿ. 
ïî÷èíàþ÷è 
â³ä ñàìîãî 
ïðîñòîãî äî 
íàäñêëàä-
íî¿ îïåðà-
ö³¿; 

ê
îì

ï
åò

åí
ò

í
³ñ

ò
ü óõâàëåííÿ ð³øåí-

íÿ â óìîâàõ ä³éñíî 
íàÿâíèõ ³ çðîçóì³-
ëèõ äëÿ ïàö³ºíòà 
çíàíü ïðî ìàéáóò-
íº ìåäè÷íå âòðó-
÷àííÿ120;  

ñâ
îº

÷à
ñí

³ñ
ò

ü 

çãîäà ïîâèííà áóòè 
ñâîº÷àñíîþ, òîáòî ìàº 
áóòè îòðèìàíîþ äî 
ä³àãíîñòè÷íèõ ïðîöå-
äóð, ë³êóâàëüíèõ çàõî-
ä³â - ôàðìàêîòåðàï³¿, 
îïåðàòèâíèõ âòðó÷àíü, 
³íâàçèâíèõ ìàí³ïóëÿ-
ö³é òîùî;

çãîäó äàº 
ïàö³ºíò íà 
ïðîâåäåííÿ 
ìåòîäó ä³à-
ãíîñòèêè 
àáî ë³êó-
âàííÿ çã³ä-
íî ñòàíäàð-
òàì; 

 

 

îá
'º

ê
ò

è
â-

í
³ñ

ò
ü 

ÿêùî õâîðèé ìàº ³ ïîâèíåí îòðè-
ìàòè ³íôîðìàö³þ ïðî ìîæëèâ³ñòü 
çàñòîñóâàííÿ åêñïåðèìåíòàëüíèõ 
ìåòîä³â ìåäè÷íîãî âòðó÷àííÿ, òî 
ñë³ä éîãî ïîâ³äîìèòè ïðî ìîæëèâ³ 
íàñë³äêè çàñòîñóâàííÿ òàêîãî 
ìåòîäó.

Äæåðåëî * Ñôîðìîâàíî òà ñèñòåìàòèçîâàíî ó òàáëè÷íîìó âèãëÿä³ 
àâòîðàìè 

                                                            
119 (Áèëèöÿ À. ß., 2010). 
120 (Ñòåöåíêî Ñ. Ã., ÑòåöåíêîÂ. Þ., ². Ñåíþòà ². ß., 2008). 
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Ïîðÿä ³ç öèì, ñë³ä ïàì’ÿòàòè, ùî â îñòàíí³ ðîêè 
ïðîäîâæóþòü àêòèâíî ðîçâèâàòèñÿ òà çàïðîâàäæóâàòèñÿ íîâ³òí³ 
òåõíîëîã³¿ â ìåäèöèí³, ÿê³ âèêîðèñòîâóþòüñÿ ó 
åêñïåðèìåíòàëüíèõ ìåòîäàõ ë³êóâàííÿ. Òàê, çîêðåìà: 
çàñòîñóâàííÿ ñòîâáóðîâèõ êë³òèí, òðàíñïëàíòîëîã³ÿ, ãåííà 
òåðàï³ÿ òà ³íø³. Ñòð³ìêî ðîçâèâàºòüñÿ òàêîæ ³ ôàðìàêîëîã³÷íà 
³íäóñòð³ÿ, îñê³ëüêè, ìè º ñâ³äêàìè ïîÿâè âåëèêî¿ ê³ëüêîñò³ íîâèõ 
ë³êàðñüêèõ çàñîá³â, ÿê³ ïðîõîäÿòü âèïðîáóâàííÿ íà ð³çíèõ ð³âíÿõ 
óïðàâë³ííÿ îõîðîíîþ çäîðîâ’ÿ, ïî÷èíàþ÷è â³ä äîñë³ä³â íà 
åêñïåðèìåíòàëüíèõ òâàðèíàõ òà íà çàâåðøàëüíîìó åòàï³ – òîáòî, 
íà ëþäÿõ ó áàãàòîöåíòðîâèõ äîñë³äæåííÿõ.  

Òàêèì ÷èíîì, îêð³ì ïðèíöèïó ³íôîðìîâàíî¿ çãîäè, ïðè 
ìåäè÷íèõ óòðó÷àííÿõ ïðè îáñòåæåíí³ òà ë³êóâàíí³ ïàö³ºíò³â ñë³ä 
âðàõîâóâàòè ³ ïðèíöèï ³íôîðìîâàíî¿ çãîäè ïðè ïðîâåäåííÿ 
êë³í³÷íèõ äîñë³äæåíü, ÿêèé, ³ àâòîðè ó öüîìó ïåðåêîíàí³, ìàº 
ââàæàòè ñóòòºâèì åòàïîì ñó÷àñíèõ ðîçðîáîê ³ òåõíîëîã³é 
ë³êóâàííÿ ó íàóêîâ³é ïðàêòèö³121.  

Íå çàéâèì âêàçàòè ³ íà òàêèé ôàêò, ùî åòè÷í³ ïðèíöèïè 
ïðîâåäåííÿ íàóêîâèõ äîñë³äæåíü íà ëþäÿõ áóëè âò³ëåí³ ó 
Íþðáåðãñüêèé êîäåêñ ùå ï³ñëÿ Äðóãî¿ ñâ³òîâî¿ â³éíè. Ãåëüñ³íñüêà 
äåêëàðàö³ÿ 1964 ðîêó – º ïåðøèì ì³æíàðîäíèì äîêóìåíòîì, äå 
âêàçóºòüñÿ, ùî íåîáõ³äíîþ ³ íàãàëüíîþ óìîâîþ ðåàë³çàö³¿ 
êë³í³÷íèõ âèïðîáóâàíü – º äîáðîâ³ëüíà çãîäà äîñë³äæóâàíèõ: «ç 
óðàõóâàííÿì ïñèõ³÷íèõ îñîáëèâîñòåé õâîðîãî ë³êàðþ ñë³ä 
çàðó÷èòèñÿ çãîäîþ õâîðîãî íà âèïðîáóâàííÿ, à ÿêùî öå ô³çè÷íî 
àáî þðèäè÷íî íåìîæëèâî, òî çãîäîþ çàêîííèõ îï³êóí³â 
õâîðîãî»122. Äî öüîãî æ, ñë³ä çàñâ³ä÷èòè ³ ïðî òå, ùî ùå ó 1966 
ðîö³ Beecher H. K., óïåðøå, ðîçðîáèâ ³ îá´ðóíòóâàâ åòè÷í³ 
ïðèíöèïè ùîäî çàëó÷åííÿ ä³òåé äî íàóêîâèõ äîñë³äæåíü123. 

Âàæëèâ³ñòü ³íôîðìóâàííÿ äîñë³äæóâàíèõ ï³äêðåñëþºòüñÿ 
òàêîæ ³ ó «Òîê³éñüêî¿ äåêëàðàö³¿».(1975 ðîêó). Òàê, çîêðåìà, ó 
ïï. 9 íàãîëîøóºòüñÿ òàêå: «Ïðè ïðîâåäåíí³ áóäü-ÿêîãî 
âèïðîáóâàííÿ êîæíèé äîñë³äæóâàíèé ïîâèíåí áóòè íàëåæíèì 

                                                            
121 (Ë³ñîâèé Â. Ì., Ì’ÿñîºäîâ Â. Â., Êîâàëüîâà Î. Ì., 2012; 41-48, Vasquez R. J., 

Ochsner J., 2017). 
122 World Medical Association.Declaration of Helsinki – Ethical Principles for 

Medical Research Involving Human Subjects Revised October 19, 2013. 
www.wma.net/policies-post/wma-declaration-of-helsinki-ethical-principles-for-
medical-research-involving-human-subjects. Accessed August 17, 2017. 

123  (Beecher H. K., 1966). 
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÷èíîì ïðî³íôîðìîâàíèé ïðî ö³ë³, ìåòîäè, î÷³êóâàí³ âèãîäè, 
ìîæëèâèé ðèçèê äîñë³äæåííÿ, à òàêîæ ïðî ð³çíîãî ðîäó 
íåçðó÷íîñò³, ÿê³ ìîæóòü áóòè âèêëèêàí³ åêñïåðèìåíòîì». À, ó 
1997 ðîö³ â Îâ’ºäî åêñïåðòàìè Ðàäè ªâðîïè âèäàíî ³ 
îïðèëþäíåíî «Êîíâåíö³þ ïðî çàõèñò ïðàâ ³ ã³äíîñò³ ëþäèíè òà 
á³îìåäèöèíó â çâ’ÿçêó ç çàñòîñóâàííÿì äîñÿãíåíü á³îëîã³¿ òà 
ìåäèöèíè: Êîíâåíö³ÿ ïðî ïðàâà ëþäèíè ³ á³îìåäèöèíè»124.  

Ó öüîìó çâ’ÿçêó ïðèçíàºìî: Äåðæàâè – ÷ëåíè Ðàäè ªâðîïè, 
³íø³ äåðæàâè òà ªâðîïåéñüêà ñï³ëüíîòà, ÿê³ ï³äïèñàëè öþ 
Êîíâåíö³þ, ïðèéìàþ÷è äî óâàãè ïðèñêîðåíèé ðîçâèòîê á³îëîã³¿ 
òà ìåäèöèíè, çàêëèêàëè çàáåçïå÷óâàòè çàõèñò ³íòåðåñ³â çäîðîâèõ 
àáî õâîðèõ ñïîæèâà÷³â ìåäèêî-á³îëîã³÷íèõ ïîñëóã. Îñíîâíà ìåòà 
öüîãî ì³æíàðîäíîãî íîðìàòèâíîãî àêòó – öå çàõèñò ã³äíîñò³ òà 
³íäèâ³äóàëüíî¿ ö³ë³ñíîñò³ ëþäèíè, ãàðàíòóâàííÿ êîæíîìó, áåç 
âèíÿòêó, äîòðèìàííÿ íåäîòîðêàíîñò³ îñîáè ³ ³íøèõ ïðàâ òà 
îñíîâíèõ ñâîáîä ó çâ’ÿçêó ç ðîçâèòêîì á³îìåäèöèíè. Çîêðåìà, ó 
ñò. 2 Êîíâåíö³¿ «Ïð³îðèòåò ëþäèíè» äåêëàðóþòüñÿ ³ 
âèçíà÷àþòüñÿ íàñòóïí³ êëþ÷îâ³ ïîëîæåííÿ: ³íòåðåñè òà áëàãî 
îêðåìî¿ ëþäèíè ïîâèíí³ äîì³íóâàòè íàä ³íòåðåñàìè ñóñï³ëüñòâà 
òà íàóêè. À, íàïðèêëàä, ó ñò. 4 – ï³äêðåñëþºòüñÿ, ùî áóäü-ÿêå 
ìåäè÷íå âòðó÷àííÿ ç äîñë³äíèöüêèìè ö³ëÿìè ïîâèííî 
çä³éñíþâàòèñÿ â³äïîâ³äíî äî ïðîôåñ³éíèõ âèìîã òà ñòàíäàðò³â. 
Ïîðÿä ³ç öèì, ó ñò. 5 «Çàãàëüíå ïðàâèëî» ïîäàºòüñÿ ³ 
ðåïðåçåíòóºòüñÿ íàñòóïíå: ìåäè÷íå âòðó÷àííÿ çä³éñíþºòüñÿ 
ï³ñëÿ òîãî, ÿê â³äïîâ³äíà îñîáà äàº íà öå ñâîþ äîáðîâ³ëüíó 
ïèñüìîâó çãîäó. Öÿ îñîáà îòðèìàº ïîïåðåäíüî â³äïîâ³äíó 
³íôîðìàö³þ ïðî ìåòó òà õàðàêòåð âòðó÷àííÿ, à òàêîæ ïðî éîãî 
íàñë³äêè òà ðèçèêè. Ëþäèíà, ÿêà çàëó÷àºòüñÿ äî ìåäè÷íîãî 
âòðó÷àííÿ, ìàº ïðàâî â áóäü ÿêèé ìîìåíò â³äêëèêàòè ñâîþ çãîäó.  

Êîíñòèòóö³ÿ Óêðà¿íè, ÿê äîêòðèíàëüíèé ïðàâîâèé àêò, ùî 
ìàº âèùó þðèäè÷íó ñèëó, çîêðåìà, ó ñò. 28 âèçíà÷àº, ùî "æîäíà 
îñîáà áåç ¿¿ â³ëüíî¿ çãîäè íå ìîæå áóòè ï³ääàíà ìåäè÷íèì, 
íàóêîâèì ÷è ³íøèì äîñë³äàì" òà ó ñò. 29 ãàðàíòóº ïðàâî íà 
îñîáèñòó íåäîòîðêàíí³ñòü. Òîæ, çàäëÿ çàáåçïå÷åííÿ ìåäè÷íîãî òà 
åòè÷íîãî êîíòðîëþ äîòðèìàííÿ ïðàâ â Óêðà¿í³, ã³äíîñò³, 
àâòîíîì³¿ ñóá’ºêò³â êë³í³÷íîãî äîñë³äæåííÿ çà ó÷àñò³ ëþäèíè 

                                                            
124 «Êîíâåíö³ÿ ïðî çàõèñò ïðàâ ³ ã³äíîñò³ ëþäèíè òà á³îìåäèöèíó â çâ’ÿçêó ç 

çàñòîñóâàííÿì äîñÿãíåíü á³îëîã³¿ òà ìåäèöèíè: Êîíâåíö³ÿ ïðî ïðàâà ëþäèíè ³ 
á³îìåäèöèíè» (Îâ’ºäî, 1997 ð³ê). 
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ðîçðîáëåí³ îñîáëèâ³ íîðìàòèâíî-ïðàâîâ³ òà ìîðàëüí³ íîðìè – 
òàáë. 3.2. 

Òàáëèöÿ 3.2 Ñïåöèô³÷í³ íîðìàòèâíî-ïðàâîâ³ òà ìîðàëüí³ íîðìè 
â Óêðà¿í³ ç äîòðèìàííÿ ïðàâ ñóá’ºêò³â êë³í³÷íîãî äîñë³äæåííÿ * 
Í. ç.ï. Ñóòí³ñòü ³ çì³ñò íîðìàòèâíî-ïðàâîâèõ òà ìîðàëüíèõ 

íîðì Óêðà¿íè125 
² äîòðèìàííÿ ïðèíöèïó ñïðàâåäëèâîñò³ (íåóïåðåäæåíèé â³äá³ð 

äîñë³äæóâàíèõ, âèêëþ÷åííÿ ñîö³àëüíî¿, ðàñîâî¿, åòí³÷íî¿, 
ãåíäåðíî¿ äèñêðèì³íàö³¿); 

²² ðåòåëüíå îá´ðóíòóâàííÿ åêñïåðèìåíòó; 
²²² íàäàííÿ ïîâíî¿ ³íôîðìàö³¿ ùîäî ìîæëèâèõ ðèçèê³â; 
²V îö³íêà ñï³ââ³äíîøåííÿ ðèçèê/êîðèñòü ïðè ïðîâåäåíí³ 

äîñë³äæåííÿ; 
V ³íôîðìîâàíà òà äîáðîâ³ëüíà çãîäà ëþäèíè íà äîñë³äæåííÿ; 
V² îö³íêà ³ìîâ³ðíî¿ ô³çè÷íî¿ òà ïñèõîëîã³÷íî¿ øêîäè; 
V²² îö³íêà âòîðãíåííÿ â îñîáèñòå æèòòÿ äîñë³äæóâàíîãî 

(ïîðóøåííÿ êîíô³äåíö³éíîñò³, íàíåñåííÿ ïñèõîëîã³÷íî¿ 
òðàâìè òà ñòâîðåííÿ ñîö³àëüíèõ ïðîáëåì äîñë³äæóâàíîìó); 

V²²² íàÿâí³ñòü ï³äïèñó äîñë³äæóâàíîãî íà âñ³õ åêçåìïëÿðàõ 
³íôîðìîâàíî¿ çãîäè;  

²Õ âèçíà÷åííÿ îô³ö³éíèõ ñâ³ä÷åíü – ÷è º â ³ñòîð³¿ õâîðîáè îñîáè 
çàïèñ ïðî ôàêò îòðèìàííÿ ³íôîðìîâàíî¿ çãîäè äî ìîìåíòó 
âêëþ÷åííÿ â äîñë³äæåííÿ. 

Äæåðåëî * ñèñòåìàòèçîâàíî ó òàáëè÷íîìó âèãëÿä³ àâòîðàìè  

Íå çàéâèì º âêàçàòè íà òàêå: ó íîðìàòèâíî-ïðàâîâèõ 
äîêóìåíòàõ Óêðà¿íè, ñòîñîâíî ìåäè÷íîãî âòðó÷àííÿ ó 
âïðîâàäæåíí³ ïðàêòè÷íî¿ ä³ÿëüíîñò³ òà âèìîãàõ äî ïðîöåäóðè 
ïðîâåäåííÿ êë³í³÷íèõ äîñë³äæåíü, äåòàëüíà ³ íàëåæíà óâàãà 
ïðèä³ëÿºòüñÿ ïîäàííþ ìåäè÷íî¿ ³íôîðìàö³¿ õâîðèì òà, òàê 
íàçèâàíèì, äîñë³äæóâàíèì. Òîæ, ñë³ä âðàõîâóâàòè ³ òå, ùî ç 
ìåòîþ îñìèñëåíîãî ðîçóì³ííÿ ³íôîðìàö³¿, ÿêà íàäàºòüñÿ ïàö³ºíòó 
àáî äîñë³äæóâàíîìó, íåîáõ³äíî äîòðèìóâàòèñÿ ³ ïåâíèõ âèìîã. Äî 
¿õ ñêëàäó âêëþ÷åíî, çîêðåìà, íàñòóïí³126: ³íôîðìàö³ÿ ïîâèííà 
áóòè ïðåäñòàâëåíà â äîñòóïí³é ôîðì³, áåç çàïîçè÷åííÿ 
íåçðîçóì³ëèõ ñïåö³àëüíèõ ìåäè÷íèõ òåðì³í³â; íå çàñòîñîâóâàòè 
òåðì³í³â, ÿê³ ìîæóòü ââîäèòè â îìàíó àáî âèêëèêàòè 
çàíåïîêîºííÿ; ³íôîðìàö³ÿ ïîâèííà áóòè â³äïîâ³äàëüíîþ, áåç 
ìîæëèâî¿ ð³çíîìàí³òíî¿ ³íòåðïðåòàö³¿; äîñë³äæóâàíèé ïîâèíåí 

                                                            
125 Êîíñòèòóö³ÿ Óêðà¿íè, ñò. 28 òà ñò. 29. 
126 (Flory J., Emanuel E., 2004). 
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ìàòè äîñòàòíüî ÷àñó äëÿ ïðåäñòàâëåííÿ ë³êàðþ àáî äîñë³äíèêó 
çàïèòàíü òà îòðèìàííÿ íà íèõ â³äïîâ³äåé.  

Îäíàê, çàóâàæèìî: â³äíîøåííÿ ñàìèõ êë³í³öèñò³â äî 
êîíöåïö³¿ ³íôîðìîâàíî¿ çãîäè òà ³íôîðìîâàíî¿ â³äìîâè íå 
îäíàêîâå â ð³çíèõ êðà¿íàõ. Îñê³ëüêè, â ¿õí³õ ìåæàõ ³ñíóþòü 
â³äì³ííîñò³ â åêîíîì³÷íîìó ð³âí³, êóëüòóðíèõ òðàäèö³ÿõ ³ 
ìîðàë³, þðèäè÷í³é ñèñòåì³ òîùî. Äåÿê³ ñïåö³àë³ñòè ðîçãëÿäàþòü 
ïðîöåñ îòðèìàííÿ ³íôîðìîâàíî¿ çãîäè, ÿê äóæå â³äïîâ³äàëüíèé 
åòàï ìåäè÷íîãî âòðó÷àííÿ, ³íø³ æ – â³äíîñÿòüñÿ äî öüîãî 
ôîðìàëüíî.  

Àëå, ïîâíå ³ îá’ºêòèâíå ðîçóì³ííÿ ñóòíîñò³ ³íôîðìîâàíî¿ 
çãîäè òà ¿¿ êîìïîíåíò³â çàëåæèòü, á³ëüøîþ ì³ðîþ, â³ä òèïó 
ñèñòåìè îõîðîíè çäîðîâ’ÿ àáî ïðèíöèïàì âåäåííÿ íàóêîâî-
äîñë³äíèöüêî¿ ðîáîòè. ², öå º á³ëüø òèïîâèì äëÿ êðà¿í ³ç âèñîêèì 
ð³âíåì ³ ÿê³ñòþ íàäàííÿ ìåäè÷íî¿ äîïîìîãè òà äîòðèìàííÿì 
çàõèñòó ïðàâ ïàö³ºíò³â. Àëå, â îêðåìèõ êðà¿íàõ, ë³êàð³ íå 
ïîâí³ñòþ ðîçóì³þòü âàæëèâ³ñòü ³íôîðìóâàííÿ ïàö³ºíò³â, 
ëåãàëüíî¿ ô³êñàö³¿ çãîäè àáî â³äìîâè â³ä çàïðîïîíîâàíîãî 
ìåäè÷íîãî âòðó÷àííÿ, à çàäîêóìåíòîâàíà â³äìîâà õâîðîãî â³ä 
îáñòåæåííÿ àáî ë³êóâàííÿ ðîçö³íþºòüñÿ ëèøå, ÿê ñâîãî ðîäó 
«³íäóëüãåíö³ÿ» â³ä ìîæëèâèõ óñêëàäíåíü ìåäè÷íîãî 
âòðó÷àííÿ127. 

Ðàçîì ³ç òèì, íåîáõ³äíî íàãàäàòè ³ ïðî òå, ùî äëÿ íàøî¿ 
êðà¿íè öå äîñòàòíüî íîâèé âèä ìåäè÷íèõ âçàºìîâ³äíîñèí «ë³êàð-
ïàö³ºíò», îñê³ëüêè, ðàí³ø, ïåðåâàæàëè á³ëüø ïàòåðíàë³ñòè÷í³ 
âçàºìèíè. Òîáòî, êîëè õâîðèé ö³ëêîâèòî äîâ³ðÿâ ë³êàðþ ³ 
ïîêëàäàâñÿ íà éîãî ïðîôåñ³îíàë³çì. Â³äòàê, çà ñó÷àñíèõ óÿâëåíü, 
³íôîðìîâàíà çãîäà ñïðÿìîâàíà íà ïîäîëàííÿ íàâ’ÿçóâàííÿ 
ïàö³ºíòîâ³ âîë³ òà ïðåäñòàâëåíü ë³êàðÿ ùîäî ìåòîä³â ë³êóâàííÿ 
òà çàõèñò ïàö³ºíòà â³ä åêñïåðèìåíòàëüíèõ ³ âèïðîáóâàëüíèõ 
íàì³ð³â ñïåö³àë³ñòà. Ïîðÿä ³ç öèì, ³íôîðìîâàíà çãîäà îáóìîâëþº 
é óìîæëèâëþº àêòèâíó ó÷àñòü ñàìîãî õâîðîãî ó ïðîöåñ³ 
ë³êóâàííÿ àáî ïðîâåäåíí³ íàóêîâîãî äîñë³äæåííÿ, ï³äêðåñëþº 
³ñíóâàííÿ ïðèíöèïó àâòîíîì³¿ õâîðîãî, ïðàâî íà ïðèéíÿòòÿ 
ð³øåíü, ÿê³ ñï³âïàäàþòü ³ç éîãî ïîãëÿäàìè íà æèòòÿ ³ ëþäñüê³ 
ö³ííîñò³.  

                                                            
127 (Hrevtsova R. Y., 2013). 
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Ó ñó÷àñíèõ óìîâàõ ôóíêö³îíóâàííÿ íàö³îíàëüíî¿ òà ñâ³òîâî¿ 
ñîö³àëüíî-åêîíîì³÷íî¿ ñèñòåìè äîêòðèíà çàáåçïå÷åííÿ 
³íôîðìîâàíî¿ çãîäè, ïðè ìåäè÷íîìó âòðó÷àíí³, º ñòàíäàðòíîþ 
ïðàêòèêîþ ³ º îñîáëèâî âàæëèâîþ â ñèòóàö³¿, êîëè çàïðîïîíîâàíà 
òåðàï³ÿ º ÷àñòèíîþ íàóêîâîãî äîñë³äæåííÿ. Ç åòè÷íî¿ òî÷êè çîðó, 
îòðèìàíà ³íôîðìîâàíà çãîäà äåìîíñòðóº, ó ïåðøó ÷åðãó, ïîâàãó 
äî àâòîíîì³¿ îñîáèñòîñò³, à òàêîæ çàëó÷åíà ùîäî äîòðèìàííÿ 
òàêèõ ïðèíöèï³â ÿê – íå íàøêîäü (nonmaleficence) òà 
áëàãîä³éí³ñòü (beneficence). 

Ïåâíèì ÷èíîì ï³äñóìîâóþ÷è âèùå âèêëàäåíå, ïðèçíàºìî: 
âèíÿòêîâå çíà÷åííÿ ìàþòü åòè÷í³ ïðèíöèïè â ñó÷àñíó åïîõó 
ðîçâèíåíîñò³ ãåíåòè÷íèõ òà á³îëîã³÷íèõ òåõíîëîã³é, à òàêîæ 
íàðîùåííÿ çàãðîç ìåäèêî-á³îëîã³÷í³é áåçïåö³ äåðæàâè. Âêàçàíå 
õàðàêòåðèçóºòüñÿ çíà÷íèìè äîñÿãíåííÿìè ó ð³çíèõ ãàëóçÿõ 
ìåäèöèíè, ñåðåä ÿêèõ íåâïèííî çðîñòàº ìàñøòàáí³ñòü ³ 
äèíàì³÷í³ñòü ðîçâèòêó ñàìå ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè – ç 
âïðîâàäæåííÿì íîâ³òí³õ ìåòîäèê îáñòåæåííÿ, âèñîêèõ 
òåõíîëîã³é, âòðó÷àííÿì â ãåíîì ëþäèíè òîùî. ßê âçàãàë³, äëÿ 
ìåäèöèíè, à, çîêðåìà, äëÿ ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè, àêòóàëüíèì º 
ïðîáëåìà çàõèñòó ñàìå ïðàâ ïàö³ºíò³â. Îòæå, ãåíåòèêà, íà 
ñüîãîäí³, – öå îäíà ç ãàëóçåé ìåäèöèíè, ÿêà äóæå ù³ëüíî 
ïîâ’ÿçàíà ç á³îåòèêîþ ÿê íàóêîþ, çàãàëîì. Âêàçàíå ïîÿñíþºòüñÿ, 
çîêðåìà, ³ òèì, ùî òàêà ãàëóçü íàóêè ÿê ìåäè÷íà ãåíåòèêà âèâ÷àº 
áåçïîñåðåäí³é âïëèâ íà çäîðîâ’ÿ ïîïóëÿö³¿ ãîëîâíîãî åëåìåíòà 
ëþäñüêîãî áóòòÿ – ãåí³â. Ìåäè÷íà ãåíåòèêà òà ¿¿ ðîçðîáêè 
ñïðÿìîâàí³ íà âñòàíîâëåííÿ ä³àãíîçó, ïàòîãåíåçó ãåíåòè÷íèõ 
çàõâîðþâàíü òà êîðåêö³¿ ñèìïòîì³â, ÿê ðåàë³çàö³¿ ñïàäêîâî¿ 
ïàòîëîã³¿. Â³äòàê, êëþ÷îâ³ çàâäàííÿ ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè 
âèïëèâàþòü ³ç çàãàëüíî¿ ìåòè ôóíêö³îíóâàííÿ ìåäèöèíè – 
ë³êóâàòè õâîðèõ, ïîïåðåäæàòè õâîðîáè, áîðîòèñÿ çà ñîö³àëüíî 
àêòèâíå òðóäîâå äîâãîë³òòÿ. 

3. 2. Деонтологічна концепція медико=генетичного 
консультування 

Íàãàëüíèì º âêàçàòè íà òå, ùî äîïîìîãà õâîðèì ìîæëèâà ³ 
äîö³ëüíà äëÿ âïðîâàäæåííÿ ëèøå çà óìîâè ðàííüî¿ àêòèâíî¿ 
ä³àãíîñòèêè ñïàäêîâèõ õâîðîá, ùå äî ôîðìóâàííÿ êë³í³÷íî¿ 
êàðòèíè çàõâîðþâàííÿ. Â óìîâàõ ñïåö³àë³çîâàíî¿ äîïîìîãè, ïðè 
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íàÿâíîñò³ ñó÷àñíèõ íîâ³òí³õ ìåòîä³â ìîëåêóëÿðíîãî äîñë³äæåííÿ 
ìîæëèâî âñòàíîâèòè ä³àãíîç ìîíîãåííîãî çàõâîðþâàííÿ. Àëå, 
ñèòóàö³ÿ º òðîõè ñêëàäí³øîþ äëÿ õâîðîá ³ç ìóëüòèôàêòîðíèì 
óñïàäêóâàííÿì, äî ÿêèõ, çîêðåìà, â³äíîñèòüñÿ êàðä³àëüíà 
ïàòîëîã³ÿ. Ãåíåòè÷í³ ìåòîäè äîñë³äæåííÿ ñòàþòü íåîáõ³äíîþ 
ñêëàäîâîþ êë³í³÷íî¿ ïðàêòèêè êàðä³îëîãà òà ïîòðåáóþòü 
ïðîâåäåííÿ ãåíåòè÷íîãî òåñòóâàííÿ. Îñê³ëüêè, çà äîïîìîãîþ 
âèçíà÷åííÿ ìîëåêóëÿðíî¿ åò³îëîã³¿ õâîðîáè çíà÷íî ï³äâèùóºòüñÿ 
ä³àãíîñòè÷íèé ä³àïàçîí ³ ðîçøèðþºòüñÿ ñ³ìåéíèé ìåíåäæìåíò, 
òîìó ãåíåòè÷íà êàðä³îëîã³ÿ â íàø ÷àñ ðîçãëÿäàºòüñÿ ÿê 
äèñöèïë³íà, ùî ñòð³ìêî ïðîãðåñóº128.  

Ó ãàëóç³ ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè íàäçâè÷àéíî âåëèêå çíà÷åííÿ ìàº 
ñòâîðåííÿ àêòóàëüíî¿ êîíöåïö³¿ – ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ, 
ùî áåðå ñâ³é ïî÷àòîê ³ç ÑØÀ ç äðóãî¿ ïîëîâèíè ÕÕ-ãî ñòîë³òòÿ, 
îñíîâíà ìåòà ÿêîãî ïîëÿãàëà ó íàäàíí³ ïàö³ºíòàì ³íôîðìàö³¿ 
ñòîñîâíî ðåïðîäóêòèâíèõ ðèçèê³â, ïîâ’ÿçàíèõ ³ç ñïàäêîâèìè 
õâîðîáàìè. Ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ âïåðøå áóëî 
çàïðîïîíîâàíî J. Pearson òà S. Reed ó 1950 ðîö³ â ÿêîñò³ ôîðìè 
«ãåíåòè÷íîãî íàâ÷àííÿ», äîáðîâ³ëüíîãî, íå äèðåêòèâíîãî 
êë³í³÷íîãî ï³äõîäó äî îñ³á, ÿê³ ïîâèíí³ ñàìîñò³éíî çðîáèòè 
³íäèâ³äóàëüíèé âèá³ð ùîäî â³äíîøåííÿ äî õâîðîáè129. Ó íàø ÷àñ 
ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ âèçíà÷àºòüñÿ ÿê ïðîöåñ, ÿêèé 
äîïîìàãàº ïàö³ºíòàì òà ¿õ ðîäè÷àì çðîçóì³òè ñóòü õâîðîáè ³ 
àäàïòóâàòèñÿ äî ìåäè÷íèõ, ïñèõîëîã³÷íèõ òà ñîö³àëüíèõ 
ïðîáëåì, ÿê êîìïîíåíò³â ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿.  

Íèí³, ó áàãàòüîõ êðà¿íàõ, ó òîìó ÷èñë³ ³ â Óêðà¿í³, ñòâîðåíî 
òà ôóíêö³îíóþòü ìåäèêî-ãåíåòè÷í³ êîíñóëüòàö³¿, â ÿêèõ 
ïðàöþþòü âèñîêîêâàë³ô³êîâàí³ ôàõ³âö³ â ãàëóç³ ìåäè÷íî¿ 
ãåíåòèêè, ÿê³ íàäàþòü ñïåö³àë³çîâàíèé âèä ìåäè÷íî¿ äîïîìîãè 
íàñåëåííþ, ñïðÿìîâàíèé íà ïðîô³ëàêòèêó ñïàäêîâèõ õâîðîá, ùî 
â³äòâîðþºòüñÿ ïðè ìåäèêî-ãåíåòè÷íîìó êîíñóëüòóâàíí³. Íà 
ñüîãîäí³, îñíîâí³ àñïåêòè íàäàííÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷íî¿ äîïîìîãè 
íàñåëåííþ ðåãëàìåíòóþòüñÿ Íàêàçîì ÌÎÇ Óêðà¿íè çà ¹ 641/84 
â³ä 31.12.2003 ðîêó «Ïðî óäîñêîíàëåííÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷íî¿ 
äîïîìîãè â Óêðà¿í³».  

Ó çâ'ÿçêó ç íåîáõ³äí³ñòþ ïîâíîãî ³ ñâîº÷àñíîãî âèÿâëåííÿ îñ³á 
(ñ³ìåé), ùî ïîòðåáóþòü ìåäèêî-ãåíåòè÷íî¿ äîïîìîãè òà 
                                                            
128 (Cirino A. L., Harris S., Lakdawala K., 2017). 
129  (Nance M. A., 2017). 
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àêòóàëüí³ñòþ ïåðâèííî¿ ïðîô³ëàêòèêè âðîäæåíî¿ òà ñïàäêîâî¿ 
ïàòîëîã³¿, ìåäèêî-ãåíåòè÷íà ñëóæáà çä³éñíþº ñâîþ ðîáîòó ó 
ò³ñíîìó êîíòàêò³ ç àêóøåðñüêî-ã³íåêîëîã³÷íîþ, íåîíàòîëîã³÷íîþ, 
ïåä³àòðè÷íîþ, òåðàïåâòè÷íîþ òà ³íøèìè ñëóæáàìè130.  

Êîëî ïðîáëåì, ç ÿêèìè çâåðòàþòüñÿ ïàö³ºíòè çà ïîðàäîþ, 
äóæå øèðîêå ³ òîðêàºòüñÿ ä³àãíîçó, ïðè÷èí, ïðîãíîçó 
çàõâîðþâàííÿ, ìîæëèâîñò³ ë³êóâàííÿ. Çàãàëîì, ò³ëüêè 30,0-50,0 
% ïàö³ºíò³â ìàþòü êëàñè÷í³ ãåíåòè÷í³ çàõâîðþâàííÿ, îáóìîâëåí³ 
ìîíîãåííèìè õâîðîáàìè àáî õðîìîñîìíèìè ïîðóøåííÿìè. Ó 
áàãàòüîõ âèïàäêàõ, êîíñóëüòàíòàì äîâîäèòüñÿ ìàòè ñïðàâó ç 
ð³çíèìè óðîäæåíèìè äåôåêòàìè, ðîçóìîâîþ òà ô³çè÷íîþ 
çàòðèìêîþ ðîçâèòêó, äèçìîðô³çìîì ³ ïîä³áíèìè ïàòîëîã³ÿìè, ÿê³ 
ìîæóòü áóòè âèêëèêàí³ íå ëèøå ãåíåòè÷íèìè, àëå é ³íøèìè 
ôàêòîðàìè.  

Ìåäèêî-ãåíåòè÷íà äîïîìîãà íàñåëåííþ âêëþ÷àº íàñòóïí³ 
çàõîäè, çîêðåìà, ùîäî: ñâîº÷àñíîãî âèÿâëåííÿ îñ³á ³ç âðîäæåíîþ 
òà ñïàäêîâîþ ïàòîëîã³ºþ, ó òîìó ÷èñë³, ïðåíàòàëüíî; ïðîâåäåííÿ 
âåðèô³êàö³¿ ãåíåòè÷íîãî ä³àãíîçó ç âèêîðèñòàííÿì ñó÷àñíèõ 
ìåòîä³â ä³àãíîñòèêè; ë³êóâàííÿ ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿; ìåäèêî-
ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ îñ³á/ñ³ìåé ³ç ðîçðàõóíêîì ãåíåòè÷íîãî 
ðèçèêó âèíèêíåííÿ âðîäæåíî¿ òà ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿; 
ïðîô³ëàêòèêè âðîäæåíî¿ òà ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿; ïðîïàãàíäè 
çíàíü ³ç ïèòàíü ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè ñåðåä ë³êàð³â ð³çíîãî ôàõó òà 
íàñåëåííÿ131.  

Çàñâ³ä÷èìî, ùî ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ, çîêðåìà, 
ïðîâîäèòüñÿ ó êîíòåêñò³ ðåàë³çàö³¿ òàêèõ ÷îòèðüîõ ñöåíàð³¿â. À, 
ñàìå: ïðåêîíöåïö³éíå, ïðå³ìïëàíòàö³éíå, ïðåíàòàëüíå òà 
ïîñòíàòàëüíå, ÿêå ïîä³áíå äî ïðåêîíöåïö³éíîãî132.  

Ïåðøèé âèä êîíñóëüòóâàííÿ – ïðåêîíöåïö³éíå 
êîíñóëüòóâàííÿ, â³í ïîòð³áåí ïîäðóæí³ì ïàðàì àáî ÷ëåíàì 
ðîäèíè ó âèïàäêó íàÿâíîñò³ ó íèõ ãåíåòè÷íèõ ïîðóøåíü, âîíè 
ïëàíóþòü äèòèíó ïðèðîäí³ì øëÿõîì ³ áàæàþòü îòðèìàòè â³ä 
ë³êàðÿ-ãåíåòèêà êîíñóëüòàö³þ ñòîñîâíî ðèçèêó óñïàäêóâàííÿ 
ìàéáóòíüîþ äèòèíîþ ïåâíîãî ñïàäêîâîãî çàõâîðþâàííÿ.  

                                                            
130 (Ì³í³ñòåðñòâî îõîðîíè çäîðîâ’ÿ Óêðà¿íè. Àêàäåì³ÿ íàóê: Íàêàç çà N 641/84 

â³ä 31.12.2003 ðîêó). 
131 (Ì³í³ñòåðñòâî îõîðîíè çäîðîâ’ÿ Óêðà¿íè. Àêàäåì³ÿ íàóê Íàêàç çà N 641/84 â³ä 

31.12.2003 ðîêó). 
132 (Bernal R. M., L. Bejarano R. J. B., 2018). 
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Äðóãèé ñöåíàð³é ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ ïîëÿãàº ó 
ïëàíóâàíí³ íàðîäæåííÿ äèòèíè âíàñë³äîê äîïîì³æíèõ 
ðåïðîäóêòèâíèõ òåõíîëîã³é. Òàêà êîíñóëüòàö³ÿ áàçóºòüñÿ íà 
ðåçóëüòàòàõ îáñòåæåííÿ òà ñêðèí³íãó åìáð³îíà, äîñòóïó äî 
ãåíåòè÷íî¿ ³íôîðìàö³¿ òà îòðèìàëà íàçâó – ïðå³ìïëàíòàö³éíå 
ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ.  

Òðåò³é ñöåíàð³é ïåðåäáà÷àº ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ 
âïðîäîâæ âàã³òíîñò³, äî íàðîäæåííÿ äèòèíè, òîìó, 
êëàñèô³êóºòüñÿ ÿê ïðåíàòàëüíå êîíñóëüòóâàííÿ.  

×åòâåðòèé ñöåíàð³é êîíñóëüòóâàííÿ õàðàêòåðèçóºòüñÿ 
âèçíà÷åííÿì ðèçèêó íàðîäæåííÿ ó ïàðòíåð³â äèòèíè ç 
ãåíåòè÷íèì çàõâîðþâàííÿì çà óìîâè íàÿâíîñò³ â ðîäèí³ 
ïîïåðåäíüî¿ äèòèíè (ä³òåé) ç ãåíåòè÷íèìè ïîðóøåííÿìè. 

À, áåçïîñåðåäíüî, ïðîöåñ ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ 
âêëþ÷àº íàñòóïí³ åòàïè, ÿê³ âèêëàäåíî é îïèñàíî äîñë³äíèêàìè 
ó òàáë. 3.3. 

Òàáëèöÿ 3.3 Åòàïè âïðîâàäæåííÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî 
êîíñóëüòóâàííÿ  

Åòàï Çì³ñòîâí³ñòü ïðîöåäóð ³ êîíñóëüòàö³é 
² âñòàíîâëåííÿ ìîæëèâîñò³ «âèíèêíåííÿ» àáî «íå 

âèíèêíåííÿ» ñïàäêîâî¿ õâîðîáè, áàçóþ÷èñü íà àíàë³ç³ 
ìåäè÷íîãî òà ñ³ìåéíîãî àíàìíåçó; 

²² ïðîâåäåííÿ äîäàòêîâèõ îáñòåæåíü äëÿ óòî÷íåííÿ ä³àãíîçó; 
²²² ï³äâèùåííÿ ãåíåòè÷íî¿ îá³çíàíîñò³ ïàö³ºíò³â ñòîñîâíî 

êîíêðåòíî¿ íîçîëîã³÷íî¿ ôîðìè ñïàäêîâî¿ õâîðîáè; 
²V êîíñóëüòàö³ÿ ïàö³ºíò³â ç ìåòîþ äîïîìîãè â çä³éñíåíí³ 

³íôîðìîâàíîãî âèáîðó òà àäàïòàö³¿ äî ðèçèê³â. 
Äæåðåëî * Ñèñòåìàòèçîâàíî ó òàáëè÷íîìó âèãëÿä³ àâòîðàìè ìîíîãðàô³¿ 

Ñë³ä âêàçàòè, ùî óñï³øíå âïðîâàäæåííÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî 
êîíñóëüòóâàííÿ ó êë³í³÷íó ïðàêòèêó ïîòðåáóº, ó ïåðøó ÷åðãó, 
âèñîêîïðîôåñ³éíîãî ãåíåòè÷íîãî òåñòóâàííÿ òà ñêðèí³íãó, 
çîêðåìà:  

1) äîêàçó ñïàäêîâîãî êîìïîíåíòà õâîðîáè,  
2) âèáîðó íàëåæíîãî ãåíåòè÷íîãî òåñòó,  
3) ðîçóì³ííÿ ñêëàäíîñò³ ³íòåðïðåòàö³¿ îòðèìàíèõ 

êîìïëåêñíèõ ðåçóëüòàò³â,  
4) âèçíà÷åííÿ ðåêóðåíòíîãî ðèçèêó äëÿ ðîäè÷³â õâîðîãî,  
5) åôåêòèâíîãî ñï³ëêóâàííÿ ç õâîðî¿ ëþäèíîþ, à ñàìå 

ãîëîâíå, ç ÷ëåíàìè éîãî ðîäèíè.  
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Îòæå, íà ï³äñòàâ³ âñòàíîâëåííÿ ôåíîòèïó, ³äåíòèô³êàö³¿ 
ìåõàí³çìó õâîðîáè, ïåðåíåñåííÿ ä³àãíîñòè÷íèõ àêöåíò³â íå 
ò³ëüêè íà õâîðîãî, àëå é íà ðîäèíó, ãåíåòè÷íå òåñòóâàííÿ òà, ÿê 
íàñë³äîê, ãåíåòè÷íî ï³äòâåðäæåíèé ä³àãíîç â³äêðèâàº 
ïåðñïåêòèâè äëÿ á³ëüø êîðåêòíî¿ òà ³íäèâ³äóàë³çîâàíî¿ ñòðàòåã³¿ 
âåäåííÿ ïðîáàíäà. Òîæ, ³ çàäëÿ âèêîíàííÿ âñ³õ öèõ çàâäàíü 
íåîáõ³äíèì º íàÿâí³ñòü ãåíåòè÷íèõ öåíòð³â ³ç âèñîêèìè 
ä³àãíîñòè÷íèìè òà êîíñóëüòàòèâíèìè ìîæëèâîñòÿìè ç 
âèñîêîêâàë³ô³êîâàíèìè ñïåö³àë³ñòàìè òà ìóëüòè- 
äèñöèïë³íàðíîþ êîìàíäîþ.  

Ïðè ïðîâåäåíí³ ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ äóæå 
âàæëèâèì åòàïîì º âèêîðèñòàííÿì ñó÷àñíèõ íîâ³òí³õ òåõíîëîã³é 
äëÿ âèçíà÷åííÿ ðåêóðåíòíîãî ðèçèêó äëÿ íàñòóïíèõ ïîêîë³íü, 
ùî âïëèâàº íà ðåãóëþâàííÿ ðåïðîäóêòèâíèõ ïðîöåñ³â â 
êîíêðåòí³é ðîäèí³. Öÿ ïðîöåäóðà áàçóºòüñÿ íà âèâ÷åíí³ ðîäîâîäó 
ðîäèíè, ç óðàõóâàííÿì òèïó óñïàäêóâàííÿ íà ï³äñòàâ³ çàêîí³â 
ãåíåòèêè ë³êàð ðîçðàõîâóº ñòóï³íü òåîðåòè÷íî¿ â³ðîã³äíîñò³ 
íàðîäæåííÿ õâîðî¿ äèòèíè. Ðåêóðåíòíèé ðèçèê ïðè 
çàõâîðþâàííÿõ, ùî óñïàäêîâóþòüñÿ â³äïîâ³äíî äî çàêîí³â 
Ìåíäåëÿ, ÷³òêî âèçíà÷àºòüñÿ. Â êë³í³÷í³é ãåíåòèö³ ìàþòü ì³ñöå 
õâîðîáè ç âèñîêîþ ïåíåòðàíòí³ñòþ ³, ìàéæå, 50,0% íàùàäê³â 
ìîæóòü óñïàäêóâàòè öþ ïàòîëîã³þ. Ôåí³ëêåòîíóð³ÿ, 
ãàëàêòîçåì³ÿ ³ á³ëüø³ñòü ñïàäêîâèõ ìåòàáîë³÷íèõ õâîðîá 
ïåðåäàþòüñÿ çà ðåöåñèâíèì òèïîì, òîáòî, íîñ³ÿìè ìóòàíòíîãî 
ãåíà º îáîº áàòüê³â. Ïðè äîì³íàíòíîìó òèïó óñïàäêóâàííÿ, íîñ³ºì 
ìóòàíòíîãî ãåíà º îäèí ³ç áàòüê³â. Ó âñ³õ öèõ âèïàäêàõ, íàâ³òü 
ïðè ð³âí³é «ïðîâèí³ îáîõ áàòüê³â ³ âåëè÷èí³ ðèçèêó», ìàòè õâîðó 
äèòèíó ó 25,0% âèïàäê³â, ìîæå âèíèêíóòè ïîãðîçà ðîçïàäó 
ðîäèíè.  

Àêòóàëüíèé êë³í³÷íèé ðèçèê, íàïðèêëàä ïðè àóòîìîíî-
äîì³íàíòí³é ñïàäêîâîñò³, çàëåæèòü â³ä ïåíåòðàíòíîñò³ òà ïî÷àòêó 
ïðîÿâ³â ñèìïòîì³â. Äëÿ ïàö³ºíò³â ïðàêòè÷íå çíà÷åííÿ ìàº 
á³ëüøå êë³í³÷íèé ïåðåá³ã, í³æ ôîðìàëüíèé ãåíåòè÷íèé ðèçèê, 
çàãàëîì. Äëÿ õâîðîá ³ç íèçüêîþ ïåíåòðíàíòí³ñòþ – àêòóàëüíèé 
ðåêóðåíòíèé ðèçèê íèæ÷èé, í³æ ôîðìàëüíèé ðèçèê ãåíåòè÷íî¿ 
òðàíñì³ñ³¿. Íà ïðèêëàä³ ãåìîô³ë³¿ ìîæëèâî âñòàíîâèòè, ùî ðèçèê 
äëÿ ñèáñ³â ïðîáàíäà âèçíà÷àºòüñÿ ñòàòóñîì ìàòåð³, ÿê íîñ³ÿ ãåíà 
F9. Òàê, æ³íêà, íîñ³é ïàòîãåííîãî ãåíà, ìàº 50,0% øàíñ ïåðåäà÷³ 
ïàòîãåííîãî âàð³àíòà ãåíà F9 ïðè êîæí³é âàã³òíîñò³. Îñîáè 
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÷îëîâ³÷î¿ ñòàòò³, ÿê³ óñïàäêóâàëè ïàòîãåííèé âàð³àíò, º õâîðèìè, 
à äî÷êè, ÿê³ óñïàäêóâàëè ïàòîãåííèé âàð³àíò, º íîñ³ÿìè õâîðîáè. 
Íåîáõ³äíî òàêîæ âèçíà÷àòè àêòèâí³ñòü ôàêòîðó çãîðòàííÿ IX. 
Òàêèì ÷èíîì, ó ðàç³ ïðîâåäåííÿ ãåíåòè÷íîãî òåñòóâàííÿ ç 
âèçíà÷åííÿì ïàòîãåííîãî âàð³àíòà ãåíà F9, ìîæëèâî âèçíà÷àòè 
ðåêóðåíòíèé ðèçèê133.  

Ïðàâèëüí³ñòü ðîçðàõóíêó âåëè÷èíè ðèçèêó öå, á³ëüøîþ 
ì³ðîþ, ³ ìîðàëüíî-åòè÷íà ïðîáëåìà, ùî íàêëàäàº íà ë³êàðÿ 
âåëèêó ïðîôåñ³éíó é ìîðàëüíó â³äïîâ³äàëüí³ñòü çà âèêîíàííÿ 
öüîãî åòàïó êîíñóëüòóâàííÿ. Íàøå íàñåëåííÿ äîáðå îá³çíàíî, ùî 
ñïàäêîâ³ çàõâîðþâàííÿ âèíèêàþòü âíàñë³äîê ðåïðîäóêòèâíèõ 
ïðîöåñ³â òà ïåðåäàþòüñÿ íàñòóïíèì ïîêîë³ííÿì.  

ßê ïðàâèëî, ìîíîãåíí³ çàõâîðþâàííÿ ìàþòü ñïàäêîâå 
ïîõîäæåííÿ, çàâäàííÿ ë³êàðÿ-ãåíåòèêà – öå âñòàíîâëåííÿ 
ïðàâèëüíîãî ä³àãíîçó ³ ðåêóðåíòíîãî ðèçèêó. ²íôîðìàö³þ ïðî 
ãåíåòè÷íèé ðèçèê ñë³ä ïîâ³äîìëÿòè ïàö³ºíòîâ³ ó òåðì³íàõ, ÿê³ º 
çðîçóì³ëèìè äëÿ íüîãî. Â³äîìîñò³ ïðî â³ðîã³äí³ñòü òîãî, ùî 3,0-
4,0% ä³òåé ôåíîòèïè÷íî íîðìàëüíèõ áàòüê³â ìîæóòü ìàòè 
óðîäæåí³ âàäè, ãåíåòè÷í³ çàõâîðþâàííÿ, âñå öå äîö³ëüíî äåòàëüíî 
äîâåñòè äî áàòüê³â. Ïîðÿä ³ç öèì, ïîòð³áíî ðåòåëüíî ïîÿñíèòè 
òÿãàð ãåíåòè÷íîãî çàõâîðþâàííÿ, ïðîãíîçóâàòè ïåðåá³ã 
çàõâîðþâàííÿ, ÿê øâèäêî ðîçâèâàºòüñÿ äåêîìïåíñàö³ÿ 
çàõâîðþâàííÿ, òîìó ùî, íà æàëü, á³ëüø³ñòü ãåíåòè÷íèõ 
çàõâîðþâàíü àñîö³þþòüñÿ ç ïîðóøåííÿìè ïîâåä³íêè, ðîçóìîâèõ 
çä³áíîñòåé òà çàâåðøóºòüñÿ ðîçóìîâîþ â³äñòàë³ñòþ. Äîñèòü íå 
âò³øíî âèãëÿäàº òàêòèêà ë³êóâàííÿ, îñê³ëüêè, äëÿ á³ëüøîñò³ ç 
öèõ çàõâîðþâàíü, íå ³ñíóº ïåðåêîíëèâèõ çàñîá³â ïîçáóòèñÿ 
íåãàòèâíèõ íàñë³äê³â ïàòîëîã³¿. Òîæ, âèíèêàº íàñòóïíà 
ïðîáëåìà: 

ßê áóòè ç íåâèë³êîâíèìè çàõâîðþâàííÿìè, ÿê³ ìîæóòü 
ä³àãíîñòóâàòèñÿ ãåíåòè÷íèìè ìåòîäàìè? 

Ôàòàëüíå çàê³í÷åííÿ çàõâîðþâàííÿ ó ðàííüîìó äèòÿ÷îìó 
â³ö³ – öå ìåíø åìîö³éíå íàâàíòàæåííÿ íà ðîäèíó, í³æ äîãëÿä 
âïðîäîâæ âñüîãî æèòòÿ çà ³íâàë³äîì ³ç õðîí³÷íèì ïåðåá³ãîì. 
Çàçâè÷àé, âñòàíîâëåííÿ ä³àãíîçó ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿ çâó÷èòü ÿê 
âèðîê. Ëþäèíà ìàº ïðàâî çíàòè ïðî òå, ùî ¿¿ î÷³êóº, àëå âîíà ìàº 
òàêå æ ïðàâî – â³äìîâèòèñÿ â³ä öüîãî çíàííÿ, îñê³ëüêè, ó 

                                                            
133 (Konkle B. K., Huston H., Fletcher S. N., 2017). 
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ñó÷àñíèõ óìîâàõ íå ³ñíóº íàä³éíèõ ìåòîä³â ë³êóâàííÿ, àëå, º 
ëèøå ñïîñòåðåæåííÿ çà öèìè õâîðèìè. Òîæ, ë³êàð ìîæå ëèøå 
çàïðîïîíóâàòè çàõîäè ñîö³àëüíî¿ àäàïòàö³¿. 

Ó öüîìó êîíòåêñò³, îñîáëèâî âàæê³ ïðîáëåìè ìîðàëüíî-
åòè÷íîãî ïîðÿäêó äîâîäèòüñÿ âèð³øóâàòè ãåíåòèêîâ³ ñàìå íà 
çàêëþ÷íîìó åòàï³ êîíñóëüòóâàííÿ ñòîñîâíî ðåïðîäóêòèâíèõ 
ïîðàä ³ âîíè ïîâèíí³ áóòè äîâåäåí³ äî ðîäèíè, ùî 
êîíñóëüòóºòüñÿ134. Ï³ñëÿ âèçíà÷åííÿ ðåêóðåíòíîãî ðèçèêó 
ñ³ìåéíà ïàðà, ÿêà êîíñóëüòóºòüñÿ, õî÷å âèçíà÷èòèñÿ, ÷è äîö³ëüíî 
¿é ìàòè â ìàéáóòíüîìó ä³òåé. Á³ëüø³ñòü ïðîôåñ³îíàë³â, ÿê³ 
çàëó÷åí³ äî ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ, âïåâíåí³, ùî ïðè 
ïðàâèëüíîìó äîâåäåíí³ ³íôîðìàö³¿ ç ïîÿñíåííÿì ìåäè÷íèõ òà 
ñîö³àëüíèõ íàñë³äê³â, ÿê³ ñòàþòü çðîçóì³ëèìè äëÿ ÷ëåí³â ðîäèíè, 
º çàïîðóêîþ âèâàæåíîãî ð³øåííÿ ç áîêó êîíñóëüòóþ÷èõ.  

Â³äòàê, ç óðàõóâàííÿì ñïåöèô³êè ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿ íà 
ë³êàðÿ-ãåíåòèêà ïîêëàäàºòüñÿ âåëèêà ÿê ïðîôåñ³îíàëüíà, òàê ³ 
ìîðàëüíà â³äïîâ³äàëüí³ñòü. 

Çàçíà÷èìî, ùî ó ñò. 12 «Êîíâåíö³¿ ïðî çàõèñò ïðàâ ³ ã³äíîñò³ 
ëþäèíè òà á³îìåäèöèíó â çâ’ÿçêó ç çàñòîñóâàííÿì äîñÿãíåíü 
á³îëîã³¿ òà ìåäèöèíè: Êîíâåíö³ÿ ïðî ïðàâà ëþäèíè ³ 
á³îìåäèöèíè»135 íàãîëîøóºòüñÿ ïðî òàêå: 

ïðîãíîñòè÷í³ òåñòè íà íàÿâí³ñòü ãåíåòè÷íîãî çàõâîðþâàííÿ 
àáî ñõèëüíîñò³ äî òîãî ÷è ³íøîãî çàõâîðþâàííÿ ìîæóòü 
ïðîâîäèòèñÿ ëèøå ç ìåäè÷íîþ ìåòîþ àáî çàäëÿ ö³ëåé ìåäè÷íî¿ 
íàóêè, çà óìîâè â³äïîâ³äíî¿ êîíñóëüòàö³¿ ñïåö³àë³ñòà-ãåíåòèêà.  

Ï³ñëÿ ïðîâåäåííÿ ãåíåòè÷íîãî îáñòåæåííÿ íàñòóïíèì åòàïîì 
ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ º íåîáõ³äí³ñòü äîíåñòè 
ãåíåòè÷íó ³íôîðìàö³þ äî ëþäåé, ÿê³ êîíñóëüòóþòüñÿ.  

Ó ö³é ñèòóàö³¿ âèíèêàº âæå, ïåâíîþ ì³ðîþ, ìîðàëüíèé 
êîíôë³êò, àäæå, ë³êàð-ãåíåòèê ïîâèíåí ïîâ³äîìèòè ïàö³ºíòîâ³ 
ïðî ìîæëèâ³ñòü âàæêîãî çàõâîðþâàííÿ òà âñòàíîâèòè 
â³äíîøåííÿ ëþäèíè äî ö³º¿ ³íôîðìàö³¿ – çíàòè àáî íå çíàòè 
â³äîìîñò³ ïðî ñòàí ñâîãî çäîðîâ'ÿ, ä³àãíîç õâîðîáè ³ ìîæëèâ³ 
íàñë³äêè. Êîæíà ëþäèíà ìàº ñâî¿ ïñèõîëîã³÷í³ îñîáëèâîñò³ òà íå 
çàâæäè ìîæå âïîðàòèñÿ ç îòðèìàííÿì çàãðîçëèâî¿ ³íôîðìàö³¿, 
ôîðìóºòüñÿ òÿæêà ïñèõîëîã³÷íà òðàâìà, óñêëàäíÿþòüñÿ åìîö³éí³ 
ñòîñóíêè â ñ³ì’¿.  
                                                            
134 (Kovalyova O. Medical Ethics, 2001; 68-83). 
135 (Îâ’ºäî, 1997 ð.) 
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Âñå öå âèìàãàº â³ä ë³êàðÿ âèñîêîãî ð³âíÿ êîìóí³êàòèâíèõ 
çä³áíîñòåé, çäàòíîñò³ äî îáåðåæíîãî ïñèõîëîã³÷íîãî ïîâîäæåííÿ 
ç îãëÿäó íà ñòóï³íü îñâ³÷åíîñò³ ïàö³ºíòà, éîãî ñîö³àëüíèé ñòàòóñ, 
áàæàííÿ òà ãîòîâíîñò³ ñïðèéìàòè ³íôîðìàö³þ. Òîìó, ³ñíóº òàêå 
ïåðåêîíàííÿ, ùî äåÿêèì õâîðèì ë³êàð ïîâèíåí äîíåñòè ïîâíó 
³íôîðìàö³þ, çà óìîâè, ùî â³í âæå áóâ êîëèñü ³íôîðìîâàíèé ïðî 
ìîæëèâ³ íàñë³äêè. ²íø³ ãåíåòèêè äîòðèìóþòüñÿ äóìêè, ùî 
ïîäàííÿ ³íôîðìàö³¿ äëÿ ïàö³ºíòà, ñïî÷àòêó, íå ïîâíî ðîçêðèâàº 
ñóòòºâó ïðîáëåìó, à, ó ïîäàëüøîìó, äîïîâíþþòüñÿ òà 
ðîçøèðþþòüñÿ â³äîìîñò³ ñòîñîâíî ä³àãíîçó.  

Ñêëàäíà ñèòóàö³ÿ âèíèêàº ïðè âèÿâëåíí³ ãåíåòè÷íîãî 
çàõâîðþâàííÿ, ùî ìîæå âèÿâèòèñÿ òÿæêèì òÿãàðåì äëÿ ïàö³ºíòà 
³ éîãî ðîäèíè, à, ó äåÿêèõ âèïàäêàõ, ñòàòè îñíîâîþ ¿õíüî¿ 
ñîö³àëüíî¿ äèñêðèì³íàö³¿. Ë³êàðþ-ãåíåòèêó íåîáõ³äíî äàâàòè 
â³äïîâ³ä³ íà ÷èñåëüí³ çàïèòàííÿ ÷ëåí³â ðîäèíè. ßêùî ï³ä ÷àñ 
ñï³ëêóâàííÿ ë³êàðÿ ç ÷ëåíàìè ðîäèíè âèíèêàþòü äèñêóñ³éí³ 
ïèòàííÿ, òî äîö³ëüíî ïðîâåñòè ïîâòîðí³ ñï³ëêóâàííÿ. 
Âçàºìîâ³äíîñèíè ïðîôåñ³îíàëà òà ïàö³ºíòà ìàþòü ð³çí³ âàð³àíòè, 
ùî ïîòðåáóº íàóêîâîãî ³ îá’ºêòèâíî-âàð³àòèâíîãî ï³äõîäó. Òàêèì 
÷èíîì, êîíñóëüòàòèâíà ì³ñ³ÿ ë³êàðÿ º íàäçâè÷àéíî 
â³äïîâ³äàëüíîþ, ÿêà, â³äòàê, ïîòðåáóº âèñîêîãî ïðîôåñ³îíàë³çìó.  

Ðàçîì ³ç òèì, íà öüîìó åòàï³, åôåêòèâí³ñòü êîíñóëüòóâàííÿ, 
áàãàòî ó ÷îìó, âèçíà÷àºòüñÿ ïñèõîëîã³÷íèì êîíòàêòîì ë³êàðÿ ³ç 
ïàö³ºíòàìè, ùî êîíñóëüòóþòüñÿ, ñòóïåíåì äîâ³ðè äî ë³êàðÿ ç 
áîêó ðîäèíè, óì³ííÿì êîíñóëüòàíòà ïîÿñíèòè çì³ñò ïðîãíîçó. 
²íäèâ³äóàëüí³ñòü ï³äõîäó ë³êàðÿ, ó öüîìó âèïàäêó, îáë³ê 
ñîö³àëüíîãî ïîõîäæåííÿ, ñòóïåíÿ îñâ³÷åíîñò³, ïñèõîëîã³÷íîãî 
íàñòðîþ ïàö³ºíò³â – º äóæå âàæëèâîþ ³íôîðìàö³ºþ. Ìåäè÷íå 
êîíñóëüòóâàííÿ, áàãàòî ó ÷îìó, âòðà÷àº ìåäè÷íèé çì³ñò, ñòàº, 
âëàñíå êàæó÷è, ñîö³àëüíîþ ä³ÿëüí³ñòþ. Ó ö³é ïëîùèí³, ñàìå 
ë³êàð êîíñóëüòàö³¿ âèñòóïàº á³ëüøå ÿê ïñèõîëîã, ñîö³àëüíèé 
ïðàö³âíèê, òóò, ïîâíîþ ì³ðîþ, ïðîÿâëÿþòüñÿ éîãî ãðîìàäÿíñüê³ 
ÿêîñò³. 

Ïðàâîâå ïîëîæåííÿ ïðî îòðèìàííÿ ³íôîðìàö³¿ ïðî ñòàí 
çäîðîâ’ÿ ëþäèíè íàâåäåíî ó «Êîíâåíö³¿ ïðî çàõèñò ïðàâ ³ ã³äíîñò³ 
ëþäèíè òà á³îìåäèöèíó â çâ’ÿçêó ç çàñòîñóâàííÿì äîñÿãíåíü 
á³îëîã³¿ òà ìåäèöèíè: Êîíâåíö³ÿ ïðî ïðàâà ëþäèíè ³ 
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á³îìåäèöèíè»136. Ñò. 10 Êîíâåíö³¿ «Ïðèâàòíå æèòòÿ òà ïðàâî íà 
³íôîðìàö³þ» ì³ñòèòü òàê³ ïîëîæåííÿ: êîæíà ëþäèíà ìàº ïðàâî 
íà ïîâàæàííÿ ñâîãî ïðèâàòíîãî æèòòÿ, â òîìó ÷èñë³, ³ òîãî, ùî 
ñòîñóºòüñÿ â³äîìîñòåé ïðî ¿¿ çäîðîâ’ÿ. Êîæíà ëþäèíà ìàº ïðàâî 
îçíàéîìèòèñÿ ç áóäü ÿêîþ ç³áðàíîþ ³íôîðìàö³ºþ ïðî ñâîº 
çäîðîâ’ÿ.  

Çàóâàæèìî ³ òå, ùî â îñòàíí³ ðîêè ó ñïåö³àëüí³é ë³òåðàòóðè 
øèðîêî îáãîâîðþþòüñÿ ïðîáëåìè, ÿê³ ïðèñâÿ÷åí³ åòèö³ 
ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ. Òàê, ó ãàëóç³ ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè º 
òàêîæ ïðîáëåìè, ÿê³ äîñèòü ñïåöèô³÷í³ ñàìå äëÿ ö³º¿ ãàëóç³ 
íàóêè, ³ ïîÿñíåííÿ öüîãî ïîëîæåííÿ ëåæèòü ó ïëîùèí³ 
õàðàêòåðó åò³îëîã³¿ çàõâîðþâàíü. Âàæëèâèì º òîé ôàêò, ùî äëÿ 
ïåâíèõ ñïàäêîâèõ õâîðîá, à ñàìå õâîðîáè Ãåíò³íãòîíà, ùå íà 
ñòàä³¿ â³äñóòíîñò³ êë³í³÷íèõ ïðîÿâ³â ³ñíóþòü ìåòîäè 
ïðåñèìïòîìíîãî ãåíåòè÷íîãî òåñòóâàííÿ, ÿê³ íàäàþòü 
ìîæëèâ³ñòü îñîáàì âèçíà÷èòè ðèçèê-ñòàòóñ. Ïðèêëàäîì öüîãî 
íàïðÿìêó º ãåíåòè÷íå òåñòóâàííÿ õâîðîáè Ãåíò³íãòîíà, çàâäÿêè 
òîìó, ùî â íàø ÷àñ äîñë³äíèêè ñïðîìîæí³ âèÿâëÿòè ìóòàíòíèé 
ãåí, ÿêèé ì³ñòèòüñÿ íà êîðîòêîìó ïëå÷³ 4-î¿ õðîìîñîìè. Òàêèì 
÷èíîì, º ìîæëèâ³ñòü ïðîãíîçóâàòè ïîÿâó êë³í³÷íèõ îçíàê 
õâîðîáè ó êîíêðåòíî¿ îñîáè â ìàéáóòíüîìó.  

Ó â³äïîâ³äíîñò³ äî íàóêîâîãî ïðîòîêîëó òà ðåêîìåíäàö³é, 
ðîçðîáëåíèõ òîâàðèñòâîì ³ç âèâ÷åííÿ õâîðîáè Ãåíò³íãòîíà â 
ÑØÀ, ì³æíàðîäíî¿ àñîö³àö³¿ òà ñâ³òîâî¿ ôåäåðàö³¿ íåâðîëîã³¿ 
ãåíåòè÷íå òåñòóâàííÿ ïðîïîíóºòüñÿ â òàêèõ ñèòóàö³ÿõ: àíîí³ìíå 
òåñòóâàííÿ, òåñòóâàííÿ îñ³á ç 25,0% ðèçèêîì çàõâîðþâàííÿ òà 
òåñòóâàííÿ îñ³á ³ç ð³äê³ñíèìè çàõâîðþâàííÿìè137. Äëÿ 
ï³äâèùåííÿ åôåêòèâíîñò³ ãåíåòè÷íîãî òåñòóâàííÿ äî ïðîòîêîëó 
âêëþ÷åíî òàêîæ íåâðîëîã³÷íå ³ ïñèõîëîã³÷íå-ïñèõ³àòðè÷íå 
îáñòåæåííÿ ç óðàõóâàííÿì äåïðåñ³¿ òà çáóäæåííÿ, ÿê³ º 
ïðåäèêòîðàìè ïîðóøåíü ïñèõîëîã³÷íîãî ñòàòóñó. Òîæ, äëÿ 
ë³êàð³â òàêà ìåòîäîëîã³ÿ ñòâîðþº ïåðñîí³ô³êîâàíèé ï³äõ³ä äî 
ïàö³ºíò³â. Ó òîé æå ÷àñ, íåîáõ³äíî ïîâàæàòè ³ áàæàííÿ ëþäèíè 
íå áóòè ïðî³íôîðìîâàíîþ ñòîñîâíî ãåíåòè÷íèõ äàíèõ.  

Äèëåìà «ïðàâî çíàòè àáî íå çíàòè» ãåíåòè÷íó ³íôîðìàö³þ 
íàáóâàº àêòóàëüíîñò³ â îñòàíí³ ðîêè ó çâ’ÿçêó ç ïîÿâîþ íîâèõ 
òåõíîëîã³é, ÿê³ íàäàþòü çìîãó çíàõîäèòè ïðîáàíä³â çà íîñ³éñòâîì 
                                                            
136  (Îâ’ºäî, 1975 ð³ê). 
137 (Quaid K. A., 2017). 
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àíîìàëüíîãî ãåíà, âèâ÷àþòü ãåíîì àáî åõîì ëþäèíè. Ö³é 
òåìàòèö³ ïîñâÿ÷åíà îãëÿäîâà ñòàòòÿ ñïåö³àë³ñòà ç öåíòðó 
ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè óí³âåðñèòåòó Îñëî, Íîðâåã³ÿ, â ÿê³é áàçóþ÷èñü 
íà ïðèíöèïàõ àâòîíîì³¿, ïðèâàòíîñò³, ç ïîãëÿäîì íà ìàéáóòíº – 
ïîäàþòüñÿ àðãóìåíòè çà (pro) òà ïðîòè (con) ³íôîðìóâàííÿ îñ³á, 
ùî ïðîéøëè ãåíåòè÷íå òåñòóâàííÿ138. Â ïóáë³êàö³¿ Robins Wahlin 
TB íàâåäåí³ ïðèêëàäè â³äìîâè ìàéæå 80,0% îñ³á â³ä 
îçíàéîìëåííÿ ç ðåçóëüòàòàìè òåñòóâàííÿ íà íîñ³éñòâà ãåíà 
Ãåíò³íãòîíà íà ïîïóëÿö³éíîìó ð³âí³139. Ïîÿñíåííÿ öüîãî ôàêòó 
ëåæèòü, á³ëüøîþ ì³ðîþ, ó ïëîùèí³ ïñèõîëîã³÷íèõ ïðîáëåì, ÿê³ 
âèíèêàþòü ó îñ³á ïðè ïðèéíÿòò³ ð³øåííÿ ñòîñîâíî ïðîõîäæåííÿ 
äîñë³äæåííÿ íà íîñ³éñòâî õâîðîáè Ãåíò³íãòîíà. Òîáòî, äåïðåñ³ÿ 
àáî çáóäæåííÿ, åìîö³éíèé äèñòðåñ, âòðàòà íàä³¿, òåíäåíö³¿ ê 
ñó¿öèäó, ñîö³àëüíà äèñôóíêö³ÿ. Îäèí ³ç ãîëîâíèõ àðãóìåíò³â 
ïðàâà ñàìå íå çíàòè ãåíåòè÷íó ³íôîðìàö³þ – öå óòèë³òàðíèé 
áàçèñ óíèêíåííÿ øêîäè. Ç öüîãî, ëþäèíà íàïîëÿãàº áóòè íå 
îá³çíàíîþ ç ïðàâäèâîþ ³íôîðìàö³ºþ, ùîá çáåðåãòè ñâ³é 
ïñèõîëîã³÷íèé ñïîê³é. Äëÿ óñóíåííÿ öèõ ðîçá³æíîñòåé ³ 
ïðîïîíóºòüñÿ ïðîâîäèòè ñï³ëêóâàííÿ ç ïîòåíö³éíèìè ïàö³ºíòàìè 
ëèøå âèñîêî-êâàë³ô³êîâàíèì ñïåö³àë³ñòàì íà ï³äñòàâ³ 
ïðîòîêîë³â, ç îáîâ’ÿçêîâèì íàäàííÿì àäåêâàòíî¿ ³íôîðìàö³¿ – 
äëÿ òîãî, ùîá òîé, õòî êîíñóëüòóºòüñÿ, çâàæåíî ïðèéíÿâ ð³øåííÿ 
ñòîñîâíî ñâîº¿ ó÷àñò³ ó äîñë³äæåíí³, òåñòóâàíí³ òîùî.  

Ïðîòå, ç òî÷êè çîðó ôàõ³âö³â – òî ñë³ä áóòè íàäçâè÷àéíî 
îáåðåæíèì ïðè íàäàíí³ ïàö³ºíòó, ïåâíèì ð³âíåì, çàãðîçëèâî¿ 
ãåíåòè÷íî¿ ³íôîðìàö³¿. ², öåé ï³äõ³ä çíàõîäèòü ñâîº ïîÿñíåííÿ ó 
ñòð³ìêîìó ðîçâèòêó ãåíåòèêè, ïîÿâ³ íîâèõ òåõíîëîã³é, ðàçîì ³ç 
òèì, çã³äíî ðåêîìåíäàö³ÿì àìåðèêàíñüêîãî êîëåäæó ìåäè÷íî¿ 
ãåíåòèêè òà ãåíîì³êè ïîòð³áí³ ïîäàëüø³ ñèñòåìí³ äîñë³äæåííÿ 
çàäëÿ âèçíà÷åíîñò³ ãåíåòè÷íèõ âàð³àö³é, òîæ, íà ë³êàðÿ-ãåíåòèêà 
ïîêëàäàºòüñÿ âåëèêà â³äïîâ³äàëüí³ñòü â âèçíà÷åíí³ òèõ 
³íôîðìàòèâíèõ ìåæ, ÿê³ ïîâèíí³ áóòè äîñòóïí³ ïàö³ºíòó, ÿêèé 
êîíñóëüòóºòüñÿ.  

Ç îãëÿäó íà îñîáëèâ³ñòü ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿, ÿê ïðè 
îáñòåæåíí³ ïðîáàíäà, òàê ³ ïðè âèáîð³ ïîäàëüøî¿ òàêòèêè 
ñïîñòåðåæåííÿ, ë³êàð-ãåíåòèê ïîâèíåí âèð³øóâàòè áàãàòî 
åòè÷íèõ òà ïðàâîâèõ ïèòàíü â ñèñòåì³ á³îåòèêè ó çâ’ÿçêó ç òèì, 
                                                            
138 (Hofmann Â., 2016). 
139 (Robins Wahlin T. B., 2007). 
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ùî ãåíåòè÷í³ õâîðîáè óñïàäêîâóþòüñÿ, íàêîïè÷óþòüñÿ ó ïåâíèõ 
ðîäèíàõ. Òîìó, êîíêðåòíà õâîðîáà íîñèòü íå ëèøå 
³íäèâ³äóàëüíèé, àëå é ñ³ìåéíèé õàðàêòåð – â³äòàê, äî 
äîñë³äæåííÿ ïîâèíí³ áóòè çàëó÷åí³ âñ³ äîñòóïí³ ÷ëåíè ðîäèíè. Ç 
ìåòîþ äîïîìîãè êîíêðåòí³é îñîá³ àáî ïîäðóææþ, ãåíåòèê 
ïîâèíåí îòðèìàòè ³íôîðìàö³þ ùîäî ñîìàòè÷íèõ òà ïñèõ³÷íèõ 
çàõâîðþâàíü óñ³õ ÷ëåí³â ñ³ì’¿. À, öå ïîòðåáóº íå ò³ëüêè 
îáñòåæåííÿ ïðîáàíäà, àëå é éîãî ðîäè÷³â.  

Âàæëèâèì º òàêîæ ðåòåëüíå âèâ÷åííÿ ³ äåòàë³çàö³ÿ ñ³ìåéíîãî 
àíàìíåçó, ôåíîòèïó ðîäè÷³â, äëÿ ÷îãî ñë³ä çàïðîøóâàòè ¿õ íà 
îáñòåæåííÿ. À, ó ðàç³ â³äñóòíîñò³ äîñòóïó, çíàéîìñòâî ç 
«ñ³ìåéíèì àëüáîìîì». Íåîáõ³äíèìè òàêîæ º â³äîìîñò³ ïðî 
áàòüê³â, íàâ³òü, ìîæëèâå ¿õ ñïîð³äíåííÿ, ùî, â³äîìî, íå º 
õàðàêòåðíèì äëÿ íàøîãî ðåã³îíó, íàÿâí³ñòü ä³òåé, ñòàí ¿õ 
çäîðîâ’ÿ, âèïàäêè ìåðòâîíàðîäæåííÿ, âèêèäí³ òîùî. Êëàñè÷íèì 
ìåòîäîì âñòàíîâëåííÿ ãåíåòè÷íîãî õàðàêòåðó çàõâîðþâàííÿ º 
ãåíåàëîã³÷íèé ³ç ñêëàäàííÿì ðîäîâîäó. Ðàçîì ³ç òèì, ó ïðîöåñ³ 
îòðèìàííÿ ³íôîðìàö³¿ âèíèêàº áåçë³÷ åòè÷íèõ ïèòàíü. Öå 
ïîâ’ÿçàíî ç òèì, ùî ó âèïàäêó âñòàíîâëåííÿ, ó êîíêðåòíî¿ îñîáè, 
ñïàäêîâîãî õàðàêòåðó õâîðîáè â ñ³ì’¿ âèíèêàº ñêëàäíà ìîðàëüíî-
ïñèõîëîã³÷íà ñèòóàö³ÿ.  

Ðàçîì ³ç òèì, íà â³äì³íó â³ä ôîêóñó íà îêðåìîãî õâîðîãî, 
ãåíåòè÷íå òåñòóâàííÿ ïîòðåáóº êîíñîë³äàö³¿ âñ³º¿ ðîäèíè òà 
åòè÷íó ï³äãîòîâêó. ×ëåíè ðîäèíè, â ÿê³é º ëþäèíà, ÿêà õâîðà íà 
ãåíåòè÷íå çàõâîðþâàííÿ, ³íêîëè, â³äìîâëÿþòüñÿ â³ä ñïåö³àëüíîãî 
îáñòåæåííÿ, íàäàþòü ïåðåâàãó â³äñóòíîñò³ îá³çíàíîñò³, í³æ 
î÷³êóâàííÿ îáîâ’ÿçêîâî¿ ïîÿâè òÿæêîãî çàõâîðþâàííÿ â 
ìàéáóòíüîìó. Ïðè ñïîñòåðåæåíí³ çà 150 òèñ. îñ³á ³ç õâîðîáîþ 
Ãåíò³íãòîíà, íà ïðàêòèö³, ëèøå 200 äàëè çãîäó íà ïðîâåäåííÿ 
ä³àãíîñòè÷íî¿ ïðîöåäóðè – ñåêâåíóâàííÿ åõîìà, à, ³íø³ 
â³äìîâèëèñÿ â³ä îáñòåæåííÿ íà íàÿâí³ñòü çàõâîðþâàííÿ, äëÿ 
ÿêîãî, íàæàëü, â³äñóòí³ ìåòîäè ë³êóâàííÿ140.  

Òàê, çîêðåìà, çà ðåçóëüòàòàìè äîñë³äæåííÿ, ÿêå ïðîâåäåíå ó 
ÑØÀ, ñåðåä õâîðèõ íà õâîðîáó Ãåíò³íãòîíà, ïîêàçàíî â³êîâ³ 
â³äì³ííîñò³ ó ìîòèâàö³¿ ÷ëåí³â ñ³ìåé äî ïðîâåäåííÿ 
ïðåñèìïòîìíîãî ãåíåòè÷íîãî òåñòóâàííÿ141. Îñê³ëüêè, á³ëüø 
ìîëîä³ îñîáè, ÷àñò³øå í³æ ñòàðø³, õîò³ëè âèçíà÷èòè, ÷è áóäå ó 
                                                            
140 (Shahmirzadi L., Chao E. C., Palmaer E. et al., 2014). 
141 (Holman M. A., Quillin J.  York T. P. et al., 2018). 
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íèõ ó ìàéáóòíüîìó çàõâîðþâàííÿ àáî æ – ÿêèé ìîæëèâî çðîáèòè 
âèá³ð â³äïîâ³äíî äî îñâ³òè òà êàð’ºðè. Òàêèì ÷èíîì, îñîáè, ÿê³ 
âõîäÿòü äî ãðóïè ïîòåíö³éíîãî ðèçèêó ðîçâèòêó ãåíåòè÷íîãî 
çàõâîðþâàííÿ, áàæàþòü âèçíà÷èòè íå ëèøå éìîâ³ðí³ñòü áóòè 
çäîðîâèì ÷è õâîðèì, àëå é ïëàíè íà ñâîº ïîäàëüøå æèòòÿ ó 
ìàéáóòíüîìó, òîáòî, ìîæëèâ³ñòü ñòâîðþâàòè ñ³ì’þ, ìàòè 
íàùàäê³â, îòðèìàòè ïðîôåñ³þ òà ðåàë³çàö³þ ñåáå ó ñîö³àëüíîìó 
àñïåêò³. ², çàçíà÷èìî ç öüîãî, öÿ ïðîáëåìà º äóæå àêòóàëüíîþ, 
òîìó, ðåêîìåíäóºòüñÿ ïðîâîäèòè ãåíåòè÷íå äîñë³äæåííÿ â 
îïòèìàëüíèé ïåð³îä: ïåðåä ñòâîðåííÿì ðîäèíè, ïðè ïëàíóâàíí³ 
âàã³òíîñò³ à, öå ïðàêòèêóºòüñÿ â äåÿêèõ êðà¿íàõ. Ïðîòå, 
äîøëþáíå ìåäèêî-ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ â íàø³é êðà¿í³ íå 
íàáóëî ùå ðåàëüíîãî êë³í³÷íîãî çíà÷åííÿ ³ ò³ëüêè íàÿâí³ñòü â 
ñ³ì’¿ õâîðîãî ç ãåíåòè÷íîþ ïàòîëîã³ºþ ñïîíóêàº îêðåìèõ ëþäåé 
çâåðòàòèñÿ äî ë³êàðÿ-ãåíåòèêà çà êîíñóëüòàòèâíîþ ïîðàäîþ.  

Äîö³ëüíèì ââàæàºìî çâåðíóòè óâàãó ³ íà òàêå äèñêóñ³éíå 
ïèòàííÿ, ÿêå âèíèêàº ñòîñîâíî ³íôîðìàö³¿, îäåðæàíî¿ ë³êàðåì 
ïðè îáñòåæåíí³ ïðîáàíäà. Ö³ëêîì ëîã³÷íî âèíèêàº íàñòóïíå 
ïèòàííÿ: 

êîìó ìàº áóòè äîñòóïíà öÿ ³íôîðìàö³ÿ, ò³ëüêè ïðîáàíäó ÷è 
òàêîæ ðîäè÷àì, à ñàìå ÿêèì ðîäè÷àì?  

À, ç öüîãî: ÷è ïîâèííà áóòè ìåäè÷íà ³íôîðìàö³ÿ äîñòóïíà 
÷ëåíàì ðîäèíè ïàö³ºíòà, àäæå, ö³ äàí³ ìîæóòü ìàòè 
íàäçâè÷àéíå é âàæëèâå çíà÷åííÿ òàêîæ äëÿ ¿õíüîãî çäîðîâ'ÿ òà 
áëàãîïîëó÷÷ÿ ð³äíèõ? 

Ñë³ä çâàæàòè ³ òå, ùî ñïàäêîâà õâîðîáà, ÿê ïðàâèëî, º 
õâîðîáîþ âñ³º¿ ðîäèíè ³, òîìó, âèíèêàº äèñêóñ³ÿ, ÿêèì ÷èíîì 
êîíô³äåíö³éí³ñòü ïîâèííà áóòè çàä³ÿíà ïî â³äíîøåííþ äî ³íøèõ 
÷ëåí³â142. Òàê, ðîçãëÿäàºòüñÿ, çàçâè÷àé, ÷îòèðè âàð³àíòè 
íåñïðîìîæíîñò³ ïåðåäà÷³ ãåíåòè÷íî¿ ³íôîðìàö³¿ ïðè ñï³ëêóâàíí³ 
ç ÷ëåíàìè ðîäèíè: 1) êîëè ïàö³ºíò óïåðåäæåíî â³äìîâëÿºòüñÿ â³ä 
íàäàííÿ ³íôîðìàö³¿ ðîäè÷àì ñòîñîâíî éîãî õâîðîáè 2) êîëè 
ïàö³ºíò ïðîñòî, ç òèõ ÷è ³íøèõ ì³ðêóâàíü, íå ñïîâ³ùàº ÷ëåí³â 
éîãî ðîäèíè ùîäî ãåíåòè÷íî¿ ³íôîðìàö³¿, ÿêà ¿ì ïîòð³áíà 3) êîëè 
ïàö³ºíò, âðàæåíèé ñâî¿ì ä³àãíîçîì, àëå íå ââàæàº çà íåîáõ³äíå 
ä³ëèòèñÿ öèì ôàêòîì ³ç ³íøèìè ðîäè÷àìè 4) êîëè ïàö³ºíò íå 
âïåâíåíèé, ùî ï³ñëÿ íàäàííÿ ³íôîðìàö³¿ ñòîñîâíî ñâîº¿ õâîðîáè, 

                                                            
142 (Parker M., Lucassen A., 2018). 
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â³í îòðèìàº ï³äòðèìêó àáî, íàâïàêè, âòðàòèòü êîíòàêò ³ç ÷ëåíàìè 
ðîäèíè. 

Ââàæàºòüñÿ, ùî ïàö³ºíò ïîâèíåí ñàì âèð³øóâàòè, êîìó â³í 
áàæàº äîíåñòè ³íôîðìàö³þ ïðî ñâîº çàõâîðþâàííÿ. Áåçóìîâíî, 
îäíå ç íàéá³ëüø áîëþ÷èõ ïèòàíü ó ãåíåòè÷í³é êîíñóëüòàòèâí³é 
ïðàêòèö³ – ó ÿê³é ôîðì³ êîíñóëüòàíò ïîâèíåí äîïîìîãòè, 
ñïîíóêàòè òà ïåðåêîíàòè ïàö³ºíòà íàäàòè ñâî¿ ïåðñîíàëüí³ äàí³ 
ïðî ãåíåòè÷íó õâîðîáó ÷ëåíàì ðîäèíè ³ áëèçüêèì ëþäÿì143?  

Ïîâ³äîìëåííÿ ïàö³ºíòîì ìåäè÷íî¿ ³íôîðìàö³¿ ñòîñîâíî ñâîãî 
ãåíåòè÷íîãî çàõâîðþâàííÿ ðîäè÷àì ââàæàºòüñÿ àðãóìåíòîâàíèì 
³ç äåê³ëüêîõ ïðè÷èí. ßêùî îñîáà ìàº ñïàäêîâó ñõèëüí³ñòü äî 
îíêîëîã³÷íèõ çàõâîðþâàíü àáî êàðä³àëüíî¿ ïàòîëîã³¿ òîùî, íå 
óðàæåí³ ðîäè÷³, àëå ç âèñîêîþ â³ðîã³äí³ñòþ çàõâîð³òè, ìîæóòü 
çàïîá³ãòè ðàííüîìó ïî÷àòêó êë³í³÷íèõ ïðîÿâ³â çà äîïîìîãîþ 
ïðîô³ëàêòè÷íèõ âòðó÷àíü, çìåíøåííþ ôàêòîð³â ðèçèêó, 
ïðîâåäåííþ îáñòåæåííÿ äëÿ ïîøóêó «í³ìèõ» ñèìïòîì³â.  

Äî öüîãî æ, ðîäè÷³ òàêîæ ïîâèíí³ áóòè îá³çíàí³ ïðî íàÿâí³ñòü 
â ðîäèí³ íåéðîäåãåíåðàòèâíî¿ ïàòîëîã³¿ ç â³äñòðî÷åíèì ïî÷àòêîì 
êë³í³÷íèõ ïðîÿâ³â, çîêðåìà, ùîäî õâîðîáè Ãåíò³íãòîíà. Ïðè ö³é 
ïàòîëîã³¿, íàâïàêè, êîìóí³êàö³ÿ ç ÷ëåíàìè ðîäèíè áóäóºòüñÿ íà 
âèçíà÷åíí³ òîãî, ùî ïðè òàê³é õâîðîá³ ðîäè÷³ ïàö³ºíòà ìàþòü 
øàíñ çàõâîð³òè. ², â³äòàê, ìàº ì³ñöå ùå é â³äñóòí³ñòü ë³êóâàííÿ, 
ùî âèãëÿäàº ÿê áåçãëóçäà ñèòóàö³ÿ, ÿêó íåìîæëèâî çì³íèòè. 
Ãåíåòèê-êîíñóëüòàíò ìîæå ðîçì³ðêîâóâàòè, ùî äëÿ íàäàííÿ 
ãåíåòè÷íî¿ ³íôîðìàö³¿ ÷ëåíàì ðîäèíè ïîòð³áíî ïî÷åêàòè, ùå íå 
ñëóøíà íàãîäà, ïîòð³áíî çíàéòè çðó÷íèé ÷àñ.  

Ó ö³é ïëîùèí³ íåîáõ³äíî çâåðíóòèñÿ äî íàñòóïíîãî äîñâ³äó: 
çã³äíî ïóáë³êàö³¿ äîñë³äíèê³â Clarke A. J., Wallgren-
Pettersson C., ñë³ä âèçíàòè ïðî ³ñíóâàííÿ ìîæëèâîñò³ äëÿ 
ãåíåòèêà-êîíñóëüòàíòà, ùî ñï³ëêóâàííÿ ç ðîäèíîþ, íàäàë³, òàêè 
ìîæå ç’ÿâèòèñÿ, íàïðèêëàä, êîëè âñ³ çáèðàþòüñÿ ðàçîì – öå 
Ð³çäâî, âåñ³ëëÿ òà ³íø³ ñï³ëüí³ ïîä³¿ ³ ñâÿòà144. Ñë³ä â³äçíà÷èòè ³ 
òå, ùî îö³íö³ ñ³ìåéíèõ âçàºìîâ³äíîñèí ïðè ñï³ëêóâàíí³ â ðîäèíàõ 
³ç íàÿâí³ñòþ îñîáè ç âèñîêèì ðèçèêîì ãåíåòè÷íîãî çàõâîðþâàííÿ 
ïðèä³ëÿºòüñÿ íåäîñòàòíüî óâàãè. À, ðîçêðèòòÿ ãåíåòè÷íî¿ 
³íôîðìàö³¿ – öå äóæå â³äïîâ³äàëüíèé êðîê, îñîáëèâî, ÿêùî öå 
ñòîñóºòüñÿ ìàéáóòíüîãî îäðóæåííÿ ÷è ³íøèõ ïîä³é.  
                                                            
143 (Clarke A. J., Wallgren-Pettersson C., 2019). 
144 (Clarke A. J., Wallgren-Pettersson C., 2019). 
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Òàê, çîêðåìà, Keenan F. K.,, Simpson S. A., Miedzybrodzka Z., 
ïðîâåëè òåìàòè÷íèé àíàë³ç äèíàì³êè ñ³ìåéíèõ â³äíîñèí ï³ñëÿ 
ïðîâåäåííÿ ãåíåòè÷íîãî òåñòóâàííÿ íà íîñ³éñòâî ãåíà õâîðîáè 
Ãåíò³íãòîíà òà â³äíîøåííÿ ïàðòíåð³â äî ãåíåòè÷íîãî 
òåñòóâàííÿ145. Ãîëîâíà òåìà ñòîñóâàëàñü ñàìå ïîãëÿä³â ïîäðóææÿ 
íà ðèçèê öüîãî çàõâîðþâàííÿ òà â³äíîñèí â ðîäèí³. Áóëî 
âèÿâëåíî ÷îòèðè òèïè ðîçêðèòòÿ ³íôîðìàö³¿ ïðî â³äïîâ³äíå 
çàõâîðþâàííÿ. À, ñàìå:  

1) ñ³ìåéíà òàºìíèöÿ;  
2) íàñòîðîæóâàòè, àëå íå ðîçêàçóâàòè;  
3) çíàòè ³ ïåðåäáà÷èòè;  
4) ³ãíîðóâàòè â ðîäèí³.  
Òàê, çîêðåìà, àíàë³ç òîãî, ÿêèì ÷èíîì îäèí ³ç ïîäðóææÿ 

ðåàãóº íà ïîâ³äîìëåííÿ ïðî ðèçèê çàõâîðþâàííÿ ïàðòíåðà, ³ 
â³äîáðàæàº ïîïåðåäí³ òà ìàéáóòí³ âçàºìîâ³äíîñèíè ³, â³äòàê, ³ 
ñòðàòåã³þ ïîºäíàííÿ. Ïðàêòè÷í³ é åòè÷í³ ðåêîìåíäàö³¿ çà 
ðåçóëüòàòàìè öüîãî äîñë³äæåííÿ, ñïðÿìîâàí³ íà íåîáõ³äí³ñòü 
óðàõóâàííÿ àòìîñôåðè â ðîäèí³ õâîðîãî çàäëÿ âñòàíîâëåííÿ 
ôîðìè ³ òåðì³í³â äîíåñåííÿ êîíñóëüòàíòîì ³íôîðìàö³¿ ïðî ñóòü 
òà ïåðåá³ã õâîðîáè, çîêðåìà, Ãåíò³íãòîíà. Îòæå, áóëî ïðîâåäåíî 
äîñë³äæåííÿ, äî ÿêîãî çàëó÷åíî 18 ïàð, ùî ïðîéøëè îáñòåæåííÿ 
³, ñàìå, æ³íêà âèÿâèëàñü íîñ³ºì ãåíó õâîðîáè Ãåíò³íãòîíà áåç 
êë³í³÷íèõ ñèìïòîì³â146. Ìåòà «ñ³ìåéíîãî åêñïåðèìåíòó» ÷åðåç 6 
ì³ñÿö³â ï³ñëÿ îòðèìàííÿ ïîçèòèâíîãî ðåçóëüòàòó ïîëÿãàëà ó 
òðèâàëîìó, ïðîòÿãîì 2,5 ðîê³â, àíàë³çó ïîâåä³íêè ïàðòíåð³â. 
Àâòîðè äîñë³äæåííÿ ðîçãëÿäàëè ïîäàííÿ ìåäè÷íî¿ ³íôîðìàö³¿, 
ÿê ìîæëèâ³ñòü á³ëüø ãëèáîêîãî ðîçóì³ííÿ ïñèõîëîã³÷íèõ 
íàñë³äê³â äëÿ ÷îëîâ³êà òà æ³íêè ùîäî ï³çíàííÿ ³ ñïðèéíÿòòÿ 
«ñ³ìåéíî¿ òàºìíèö³». 

Ç òî÷êè çîðó åòèêè, ñàì åêñïåðèìåíò áàëàíñóâàâ ì³æ 
ïîòåíö³éíîþ øêîäîþ òà âèãîäîþ. Ó÷àñíèêè åêñïåðèìåíòó 
âèñëîâèëè ñâîº ïåðåêîíëèâå áàæàííÿ – çíàòè ðåçóëüòàòè 
äîñë³äæåííÿ, àëå, ïðè ñïîñòåðåæåíí³ çà ïàðòíåðàìè, íàäàë³, áóëè 
âèÿâëåí³ é ðóéí³âí³ ïðîÿâè. Òîáòî, àãðåñ³ÿ, ïîâòîðí³ ñóö³¿äàëüí³ 
âèïàäêè, ô³íàíñîâ³ óñêëàäíåííÿ, ïîòåíö³éí³ ðîçëó÷åííÿ òîùî.  

Àâòîðè äàíîãî äîñë³äæåííÿ íàïîëÿãàþòü ñàìå íà åòè÷í³é òà 
ìîðàëüí³é â³äïîâ³äàëüíîñò³ ë³êàð³â ïåðåä ïðîïîíóâàííÿì ëþäÿì 
                                                            
145 (Keenan F. K., Simpson S. A., Miedzybrodzka Z. et al., 2013). 
146 (Andersson P. L., Petersén À., Graff C. et al., 2016). 
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ïðîéòè ãåíåòè÷íå îáñòåæåííÿ. Ó ö³ëîìó, àâòîðè ìîíîãðàô³¿ 
ï³äòðèìóþòü òàêèé ï³äõ³ä. Îäíàê, öå òÿæêå çàâäàííÿ, îñê³ëüêè, 
ï³ñëÿ òåñòóâàííÿ, â ñ³ì’¿ ñòâîðþºòüñÿ àòìîñôåðà ñòðàõó, 
çàíåïîêîºííÿ òîùî. ², â³äîìî, ùî íå âñ³ ñ³ìåéí³ ïàðè çäàòí³ 
âèíåñòè òÿãàð íàÿâíîñò³ â ñ³ì’¿ ëþäèíè, õâîðî¿ íà ãåíåòè÷íå 
çàõâîðþâàííÿ. Òîæ, áåçâ³äìîâíî, öå ïðèçâåäå äî âçàºìíèõ 
îáâèíóâà÷åíü ó ïðèõîâàíí³ «ñ³ìåéíî¿ òàºìíèö³», êîíôë³êò³â, 
íàâ³òü, ðîçïàäó ñ³ì’¿. Òîæ, ç öüîãî, àâòîðè ñòàòò³ ïîñòàâèëè çà 
ìåòó – âèâ÷èòè ïñèõîñîö³àëüí³ íàñë³äêè â ðîäèíàõ õâîðèõ íà Õ-
ç÷åïëåí³ òà àóòîñîìíî ðåöåñèâí³ õâîðîáè: ì'ÿçîâîþ äèñòðîô³ºþ 
Äþøåíà/ Áåêêåðà ³ ñï³íàëüíîþ ì'ÿçîâîþ àòðîô³ºþ147. Äî 
äîñë³äæåííÿ áóëî âêëþ÷åíî 112 ðîäè÷³â (áàòüê³â, áðàò³â ³ ñåñòåð), 
çàãàëîì, ³ç 52 ðîäèí. Âèâ÷àëè íàñòóïí³ ôàêòè÷í³ àñïåêòè, 
çîêðåìà: îá³çíàí³ñòü ïðî ñïàäêîâ³ñòü òà ðåïðîäóêòèâíèé ðèçèê; 
ðèçèê ñòîñîâíî ìàéáóòí³õ ÷ëåí³â ðîäèíè; â³ä÷óòòÿ ïðîâèíè ³ 
çâèíóâà÷åííÿ; â³ä÷óòòÿ ñòèãìàòèçàö³¿. ², çà ðåçóëüòàòàìè 
ñèñòåìíîãî äîñë³äæåííÿ, äåòàëüíîãî éîãî îïèñó é áóëî 
âñòàíîâëåíî íàñòóïíå:  

÷ëåíè ðîäèíè ç Õ-ç÷åïëåíèìè çàõâîðþâàííÿìè á³ëüøå 
ðîçóì³ëèñÿ íà ñïàäêîâîñò³ òà ðåïðîäóêòèâíîìó ðèçèêó; Õ-
ç÷åïëåí³ ìàòåð³ á³ëüø áóëè çàíåïîêîºí³ ðèçèêîì äëÿ íàñòóïíîãî 
ïîêîë³ííÿ, â³ä÷óâàëè ïðîâèíó ³ çâèíóâà÷óâàëè ñàìå ñåáå; Õ-
ç÷åïëåí³ áàòüêè çâèíóâà÷óâàëè, çàçâè÷àé, ìàòåð³â õâîðèõ ä³òåé; 
Õ-ç÷åïëåí³ ÷ëåíè ðîäèíè â³ä÷óâàëè ñòèãìàòèçàö³þ. Ç öüîãî, 
àâòîðè çðîáèëè âèñíîâîê ïðî íåîáõ³äí³ñòü ïðè ïðîâåäåíí³ 
ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ â ðîäèíàõ ³ç Õ- ç÷åïåíèìè 
çàõâîðþâàííÿìè çâåðòàòè óâàãó íà òàê³ ïñèõîëîã³÷í³ 
êîìïîíåíòè, ÿê ïðîâèíà òà çâèíóâà÷åííÿ.  

Òàêèì ÷èíîì, ó á³ëüø øèðîêîìó ñåíñ³, ãåíåòè÷íå 
çàõâîðþâàííÿ ìîæå áóòè ï³ä´ðóíòÿì ³ äëÿ ïñèõîñîö³àëüíî¿ 
äåçàäàïòàö³¿ òà äèñêðèì³íàö³¿ íå ëèøå ñàìîãî õâîðîãî, à òàêîæ ³ 
äëÿ ÷ëåí³â éîãî ðîäèíè. Ïðè îòðèìàíí³ ïîçèòèâíîãî ðåçóëüòàòó 
ï³äòâåðäæåííÿ íîñ³éñòâà ñïåöèô³÷íîãî ãåíó, ÿê îñîáà, òàê ³ ÷ëåíè 
¿¿ ðîäèíè, ïîâèíí³ îòðèìóâàòè ïñèõîëîã³÷íó ï³äòðèìêó.  

Òîìó, ñë³ä îð³ºíòóâàòè ¿õ íà íîâå áà÷åííÿ ìàéáóòíüîãî òà 
ñåíñó æèòòÿ, ùî ³ çíàéøëî ï³äòâåðäæåííÿ ó äîñë³äæåíí³ 
Theed T., Eccles F. J. R., Simpson J. Àâòîðè äîñë³äæåííÿ ïðîâåëè 

                                                            
147 (James C. A., Hadley D. W., Holzman N. A. et al., 2006). 
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îïèòóâàííÿ 9 ó÷àñíèê³â, ó ÿêèõ âèÿâèëè ïîçèòèâíèé òåñò íà 
íîñ³éñòâî ãåíà Ãåíò³íãòîíà, òà, â³äïîâ³äíî, âèÿâèëè ó íèõ îçíàêè 
ïñèõîëîã³÷íîãî äèñòðåñó, îáóìîâëåíîãî ñàìå á³îìåäè÷íèìè 
ïðîáëåìàìè. Ïàö³ºíòàì áóëà çàïðîïîíîâàíà ïñèõîòåðàï³ÿ, ÿê 
àëüòåðíàòèâà äî ïðåïàðàò³â ³ öå ïîçèòèâíî áóëî ïðèéíÿòî 
õâîðèìè – òîáòî, ç íàä³ºþ ìàéáóòíüîãî ðåàëüíîãî áà÷åííÿ «ñâ³òëà 
â ê³íö³ òóíåëþ»148.  

Áåçóìîâíî, ó ìåäè÷í³é ãåíåòèö³ âèíÿòêîâå çíà÷åííÿ ìàþòü 
åòèêî-äåîíòîëîã³÷í³ ïðîáëåìè, òîáòî: ïðèíöèïè ïîâàæàííÿ 
àâòîíîì³¿ ïàö³ºíòà, íåäîòîðêàííîñò³ îñîáèñòîãî æèòòÿ òà 
çáåðåæåííÿ ë³êàðñüêî¿ òàºìíèö³ ÿê âàæëèâèõ åëåìåíò³â 
ôîðìóâàííÿ ïðàâîâî¿ áàçè.  

Äèñêóñ³éíèì òàêè, ó ö³é ïëîùèí³, çàëèøàºòüñÿ ïèòàííÿ 
ñòîñîâíî äîòðèìàííÿ ïðèíöèïó êîíô³äåíö³éíîñò³ ïðè ïðîâåäåíí³ 
ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî òåñòóâàííÿ. Òîæ, â³äîìî, ùî îáîâ’ÿçêîâîþ 
óìîâîþ ïîäàííÿ ë³êàðåì ðåçóëüòàò³â ãåíåòè÷íîãî îáñòåæåííÿ 
ïàö³ºíòó º êîíô³äåíö³éí³ñòü ãåíåòè÷íî¿ ³íôîðìàö³¿. Öå îäíå ç 
îñíîâíèõ ïîëîæåíü ìåäè÷íî¿ ïðàêòèêè, âçàãàë³, ó òîìó ÷èñë³ ³ 
ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè. Àëå, ñë³ä ïàì’ÿòàòè, ùî çà ñó÷àñíèõ 
ïîëîæåíü, ãåíåòè÷íó ³íôîðìàö³þ ñòîñîâíî ïðîáàíäà íåîáõ³äíî 
äîíåñòè ³ äî ÷ëåí³â éîãî ðîäèíè â ñèòóàö³¿, êîëè öå º çíà÷íèì 
ðèçèêîâèì ïîòåíö³àëîì çàäëÿ çáåðåæåííÿ çäîðîâ’ÿ óñ³º¿ ñ³ì’¿149. 
Òàêèì ÷èíîì, êîëè ãåíåòè÷íå òåñòóâàííÿ ïðîâîäèòüñÿ ó çâ’ÿçêó 
ç íàÿâí³ñòþ â ñ³ìåéíîìó àíàìíåç³ ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿, ³ 
âèÿâëÿºòüñÿ ãåíåòè÷íèé ôàêòîð, òî ðåçóëüòàòè º ïðèäàòíèìè äëÿ 
êë³í³÷íîãî çàñòîñóâàííÿ ç îáîâ’ÿçêîâîþ ³äåíòèô³êàö³¿ îñîáè, ó 
ÿêî¿ âñòàíîâëåíî çàõâîðþâàííÿ.  

Çàâäàííÿ ë³êàðÿ, ó òàêîìó âèïàäêó, ñòîñîâíî çáåðåæåííÿ 
êîíô³äåíö³éíîñò³ çìåíøóºòüñÿ, îñê³ëüêè, ìîæëèâèìè º ðåàëüí³ 
ìåäè÷í³ íàñë³äêè íå ëèøå äëÿ ïðîáàíäà, àëå é ³ äëÿ âñ³º¿ ðîäèíè.  

Çàãàëîì, ïðèéíÿòî, ùî ãåíåòèê-êîíñóëüòàíò ïîâèíåí 
çáåð³ãàòè êîíô³äåíö³éí³ñòü êë³ºíòà, àëå, öå íå º àáñîëþòíèì 
ïîñòóëàòîì. Îáîâ’ÿçîê ë³êàðÿ ó çàáåçïå÷åíí³ ìåäè÷íîãî 
ï³êëóâàííÿ ïðî ðîäè÷³â õâîðîãî ³, â³í, ïîâèíåí äîì³íóâàòè, íàä 
îáîâ’ÿçêîì çáåðåæåííÿ ë³êàðñüêî¿ òàºìíèö³. Ïðîïîíóºòüñÿ 
äîòðèìóâàòèñÿ ïðèíöèïè êîíô³äåíö³éíîñò³ ïî â³äíîøåíí³ äî 
õâîðîãî, àëå, â äåÿêèõ âèïàäêàõ, äîö³ëüíî ñïîâ³ùàòè ³ ÷ëåí³â 
                                                            
148 (Theed T., Eccles F. J. R., Simpson J., 2018). 
149 (Parker M., Lucassen A., 2018). 
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ðîäèíè ùîäî íàÿâíîñò³ ãåíåòè÷íîãî ðèçèêó. Öÿ äèëåìà âèãëÿäàº 
òàêèì ÷èíîì - ñë³ä äîòðèìóâàòèñÿ êîíô³äåíö³éíîñò³ ãåíåòè÷íî¿ 
³íôîðìàö³¿, çà âèêëþ÷åííÿì ñèòóàö³é, êîëè º âèñîêèé ðèçèê 
çíà÷íî¿ ñåðéîçíî¿ øêîäè äëÿ ÷ëåí³â ðîäèíè. Òîæ, öÿ ³íôîðìàö³ÿ 
çäàòíà ïîïåðåäèòè íåñïðèÿòëèâ³ íàñë³äêè äëÿ ³íøèõ îñ³á. 
Â³äòàê, ñàìå ó öèõ âèïàäêàõ ñóñï³ëüí³ ³íòåðåñè ïåðåâàæàþòü íàä 
³íòåðåñàìè îêðåìî¿ îñîáè150. 

Ââàæàºìî çà äîö³ëüíå çàçíà÷èòè, ùî ó 2002 ðîö³ íà 
ì³æíàðîäí³é êîíôåðåíö³¿ «Ïðîáëåìè ãåíåòèêè», ÿêà ïðîéøëà â 
Ë³ñàáîí³, ï³äí³ìàëèñÿ ïèòàííÿ ñòîñîâíî äîñòóïíîñò³ ³íôîðìàö³¿ 
ùîäî ãåíåòè÷íîãî òåñòóâàííÿ. ², ÷è ïîâèííà âîíà áóòè äîñòóïíà 
÷ëåíàì ñ³ì’¿, îñê³ëüêè, ö³ äàí³ ìàþòü âàæëèâå çíà÷åííÿ äëÿ 
çäîðîâ’ÿ òà äîáðîáóòó ðîäè÷³â. Ö³ àñïåêòè ðîçãëÿäàëèñÿ 
ì³æíàðîäíèìè åêñïåðòàìè ÂÎÎÇ ³ç îãëÿäó íà çàãàëüí³ åòè÷í³ 
ïðèíöèïè ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè, çà ÿêèìè, ãåíåòè÷íà äîïîìîãà 
ïîâèííà ³ ìàº áóòè äîñòóïíà, ó ð³âí³é ì³ð³, äëÿ êîæíîãî ÷ëåíà 
ñóñï³ëüñòâà, íåçàëåæíî â³ä ñîö³àëüíîãî ñòàòóñó òà ìîæëèâîñò³ 
ñïëàòè. Àëå, ó ïåðøó ÷åðãó, ãåíåòè÷íà äîïîìîãà íàäàºòüñÿ òèì, 
õòî á³ëüøå óñüîãî ¿¿ ïîòðåáóº. Ïðè öüîìó, óñ³ âèäè ãåíåòè÷íî¿ 
äîïîìîãè ïîâèíí³ áóòè äîáðîâ³ëüíèìè. ², â³äïîâ³äíî, ïàö³ºíòó 
äîö³ëüíî ïðåäñòàâèòè âñþ ³íôîðìàö³þ ïðî ñòàí éîãî çäîðîâ’ÿ. 

Â³äòàê, ïðèõîäèìî äî íàñòóïíîãî: îáîâ’ÿçêîâîþ óìîâîþ º – 
ãåíåòè÷íà ³íôîðìàö³ÿ ïîâèííà áóòè çàõèùåíà â³ä ðîáîòîäàâö³â, 
ñòðàõîâèõ àãåíòñòâ, êîìåðö³éíèõ òà äåðæàâíèõ óñòàíîâ. Ñò. 11 
«Êîíâåíö³¿ ïðî çàõèñò ïðàâ ³ ã³äíîñò³ ëþäèíè òà á³îìåäèöèíó â 
çâ’ÿçêó ç çàñòîñóâàííÿì äîñÿãíåíü á³îëîã³¿ òà ìåäèöèíè: 
Êîíâåíö³ÿ ïðî ïðàâà ëþäèíè ³ á³îìåäèöèíè»151 ï³äòâåðäæóº ïðî 
òàêå: áóäü ÿêà ôîðìà äèñêðèì³íàö³¿ ïî â³äíîøåííþ äî îñîáè çà 
îçíàêîþ ¿¿ ãåíåòè÷íî¿ õàðàêòåðèñòèêè çàáîðîíåíà. 

Â Óêðà¿í³ òàêîæ äîòðèìóþòüñÿ öèõ ïîëîæåíü, çîêðåìà, â 
Çàêîí³ Óêðà¿íè â³ä 01.06.2010 ðîêó «Ïðî çàõèñò ïåðñîíàëüíèõ 
äàíèõ», íàãîëîøóºòüñÿ: «Çàáîðîíÿºòüñÿ îáðîáêà ïåðñîíàëüíèõ 
äàíèõ… ùî ñòîñóºòüñÿ çäîðîâ’ÿ ÷è ñòàòåâîãî æèòòÿ, 
á³îìåòðè÷íèõ ÷è ãåíåòè÷íèõ äàíèõ» (÷. 1, cò. 7).  

Òàêèì ÷èíîì, âèçíàºìî íàñòóïíå: ìåäèêî-ãåíåòè÷íå 
êîíñóëüòóâàííÿ ñêëàäàºòüñÿ ç äåê³ëüêîõ åòàï³â, à ñàìå – 
âñòàíîâëåííÿ òî÷íîãî ä³àãíîçó òà ï³äòâåðäæåííÿ ñïàäêîâîãî 
                                                            
150 (Husted J., 2014). 
151 (Îâ’ºäî, 1997). 
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êîìïîíåíòó õâîðîáè, âèçíà÷åííÿ ðèçèêó íàðîäæåííÿ õâîðî¿ 
äèòèíè àáî ìîæëèâîñò³ ïîÿâè êë³í³÷íèõ ñèìïòîì³â ó õâîðèõ íà 
ñïàäêîâå çàõâîðþâàííÿ ç ï³çíüîþ ìàí³ôåñòàö³ºþ, ïðîãíîç 
ïåðåá³ãó çàõâîðþâàííÿ, ïîÿñíåííÿ éìîâ³ðíîñò³ íàÿâíîñò³ öèõ 
ïîä³é ó ÷ëåí³â ðîäèíè òà ðåêóðåíòíèé ðèçèê ïåðåäà÷³ 
àíîìàëüíîãî ãåíà íàñòóïíèì ïîêîë³ííÿì, âñòàíîâëåííÿ øëÿõ³â 
ïîïåðåäæåííÿ, óíèêíåííÿ òà ïîë³ïøåííÿ ñèòóàö³¿152.  

Íà âñ³ ö³ òà áàãàòî ³íøèõ ïðîáëåìíèõ çàïèòàíü ò³, õòî 
êîíñóëüòóþòüñÿ, áàæàþòü îòðèìàòè â³äïîâ³ä³ ñàìå â³ä ë³êàðÿ-
ãåíåòèêà, íà ÿêîãî ïîêëàäàþòü ñïîä³âàííÿ ó âèð³øåíí³ âàæëèâèõ 
æèòòºâèõ ïðîáëåì. Âèõîäÿ÷è ç öüîãî, âàæëèâîþ ñêëàäîâîþ 
ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ º çàêëþ÷íèé åòàï, ÿêèé 
ðîçãëÿäàºòüñÿ íàìè â ÿêîñò³ îñâ³òíüîãî ïðîöåñó. Òîìó, ùî ë³êàð-
ãåíåòèê íàäàº ïàö³ºíòó àáî îñîá³, ç ðèçèêîì ãåíåòè÷íîãî 
çàõâîðþâàííÿ, ÷³òêå ³ çðîçóì³ëå ïîÿñíåííÿ ïðèðîäè êîíêðåòíîãî 
ãåíåòè÷íîãî ïîðóøåííÿ, ïðî éîãî ïåðåäà÷ó, àëüòåðíàòèâè 
âåäåííÿ, ïðîãíîñòè÷í³ íàñë³äêè. ², ñàìå ãîëîâíå – äîïîìàãàº, ïðè 
öüîìó, ó ïðèéíÿòò³ ïðàâèëüíîãî ð³øåííÿ ñòîñîâíî ïëàíóâàííÿ 
ðîäèíè òà ðåïðîäóêòèâíîãî ìàéáóòíüîãî (decision- making). 

Îòæå, êëþ÷îâèì ìîìåíòîì ïðîâàäæåííÿ ãåíåòè÷íîãî 
êîíñóëüòóâàííÿ – º ñï³ëêóâàííÿ ç ïàö³ºíòàìè. Òîæ, ïîòð³áíî íå 
ëèøå ðîçìîâëÿòè ç íèìè, à òàêîæ âèñëóõîâóâàòè ¿õ. Öå 
íàäçâè÷àéíî íåîáõ³äíî çàäëÿ ñêëàäàííÿ ðîäîâîäó, ÿêèé, ó 
á³ëüøîñò³ âèïàäê³â, ì³ñòèòü ìåäè÷íèé òà ñ³ìåéíèé àíàìíåç ³, 
â³äòàê, º îñíîâîþ ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ. Àäæå, ò³ëüêè 
äîñòîâ³ðíà ³íôîðìàö³ÿ ìîæå áóòè êîðèñíîþ äëÿ ãåíåàëîã³÷íèõ 
äàíèõ. Ïðîòå, ï³ä ÷àñ ³íòåðâ’þ òðåáà çâåðòàòè óâàãó íà íåïðàâäèâ³ 
â³äîìîñò³, ó òîìó ÷èñë³, íà ðîçá³æíîñò³ â ñ³ìåéíèõ 
âçàºìîâ³äíîñèíàõ, ç áîêó ðîäè÷³â áàòüê³â ³ ìàòåð³â153.  

Ïðè öüîìó, ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ ìîæå áóäóâàòèñÿ íà 
ðåçóëüòàòàõ ïðåñèìïòîìàòè÷íîãî òåñòóâàííÿ – âèçíà÷åíí³ 
ìóòàö³¿ ãåíà, ùî âèêëèêàº ïåâíå çàõâîðþâàííÿ, àëå, íå ìàº ùå 
êë³í³÷íî¿ ìàí³ôåñòàö³¿154. Àâòîðè ìîíîãðàô³¿ â³äçíà÷àþòü, ùî 
íåçâàæàþ÷è íà òå, ùî ³ñíóþòü ðåêîìåíäàö³¿ ñòîñîâíî äåÿêèõ 
ñïåöèô³÷íèõ õâîðîá, òàêòèêà ïðåñèìïòîìàòè÷íîãî 
êîíñóëüòóâàííÿ º ùå íå àäàïòîâàíîþ äî êë³í³÷íî¿ ïðàêòèêè.  

                                                            
152 (Yang, M., Kim J-W., 2018). 
153 (Yang M., Kim J-W., 2018). 
154  (Skirton H., Holdsmith L., Jackson L., 2013). 



Ковальова О. М., Микитенко Д. О. 
Медичні та етичні аспекти генетичного тестування і консультування 

– 132 – 

², òîìó, ìîæíà çðîáèòè íàñòóïí³ ðåêîìåíäàö³¿. Òàê, çîêðåìà, 
ïåðåâàãó ñë³ä íàäàâàòè ñï³ëêóâàííþ ë³êàðÿ òà ïàö³ºíòà â³÷ íà â³÷ 
(face-to-face). Ãîëîâí³ òåìè äëÿ äèñêóñ³¿: ä³àãíîç, ñ³ìåéíèé 
àíàìíåç òà ðèçèê äëÿ îñîáè. Äîö³ëüíî òàêîæ: îáãîâîðþâàòè ñóòü 
òåñòó; äîêóìåíòóâàííÿ çãîäè íà ïðîâåäåííÿ òåñòóâàííÿ òà 
ðåçóëüòàòè, ÿê³ â³í ïîêàæå àáî íå ïîêàæå; ïåðñïåêòèâè òà 
ïîáàæàííÿ îñîáè â ïåð³îä î÷³êóâàííÿ ðåçóëüòàòó; íàâ³òü øëÿõè 
ïåðåäà÷³ ðåçóëüòàò³â - e-mail, òåëåôîí, ëèñò àáî îñîáèñòî; ïëàí 
äëÿ ðîçêðèòòÿ ðåçóëüòàò³â ÷ëåíàì ðîäèíè; íàÿâí³ñòü ãðóïè 
ï³äòðèìêè, ñïîñòåðåæåííÿ òà/ë³êóâàííÿ; íàñë³äêè äëÿ íàùàäê³â; 
ðåïðîäóêòèâíèé âèá³ð; ïñèõîëîã³÷íà äèñêóñ³ÿ; äèñêóñ³ÿ íà 
ñîö³àëüí³ òåìè – âïëèâ (àáî â³äñóòí³é) ðåçóëüòàò³â òåñò³â íà 
ðîáîòîäàâö³â, ñòðàõîâ³ êîìïàí³¿, ïðèâàòíå æèòòÿ, 
êîíô³äåíö³éí³ñòü, îñîáèñò³ òà ñ³ìåéí³ âçàºìèíè, âêëþ÷àþ÷è 
ïîäðóææÿ òà ïàðòíåð³â; ïðîïîíóâàííÿ ñïîñòåðåæåííÿ òà 
ï³äòðèìêè ï³ñëÿ òåñòóâàííÿ; çàïðîøåííÿ äî äèñêóñ³¿ é 
îòðèìàííÿ â³ä êîíñóëüòóþ÷îãî äîäàòêîâèõ çàïèòàíü. Îäíàê, 
âèçíà÷åííÿ òà îá´ðóíòóâàííÿ ë³êàðåì ïð³îðèòåò³â, ï³ä ÷àñ 
ñï³ëêóâàííÿ ç îñîáîþ, ÿêà ïðîõîäèòü êîíñóëüòóâàííÿ, çàëåæèòü 
â³ä îáñòàâèí òà ñ³ìåéíî¿ ñèòóàö³¿, çàãàëîì.  

Âèùå íàâåäåí³ ïîðàäè ìàþòü ñâîþ ëîã³÷íó àðãóìåíòàö³þ. 
Â³äîìî, ùî ïðè ïîçèòèâíèõ ðåçóëüòàòàõ òåñòóâàííÿ, ó á³ëüøîñò³ 
ïàö³ºíò³â, âèíèêàþòü ïñèõîëîã³÷í³ ðîçëàäè ó âèãëÿä³ äåïðåñ³¿ òà 
çâèíóâà÷åííÿ ñåáå. Òàê, íàïðèêëàä, ïðè ïñèõ³àòðè÷íîìó 
îáñòåæåíí³ õâîðèõ íà õâîðîáó Ãåíò³íãòîíà âèçíà÷åíî á³ëüøó 
ñõèëüí³ñòü ñàìå äî ñó¿öèäó, í³æ ó çàãàëüí³é ïîïóëÿö³¿, ó 
ö³ëîìó155.  

Òîìó, çàâäàííÿ ë³êàðÿ-ãåíåòèêà – äîïîìîãòè ïàö³ºíòó 
çðîçóì³òè ñèòóàö³þ, ñïðèéíÿòè ñàìå çàõâîðþâàííÿ ÿê 
á³îëîã³÷íèé ôàêò, ïðåäñòàâèòè öå ó ìåäè÷íèõ òåðì³íàõ, ÿê³ 
äîñòóïí³ ïàö³ºíòó òà ÷ëåíàì éîãî ðîäèíè. Ðèçèê äîö³ëüíî 
ïîÿñíèòè â íàëåæí³é ôîðì³, ñòîñîâíî ð³âíÿ ³íòåëåêòóàëüíîãî 
ðîçâèòêó ³ îñâ³òè òèõ, õòî êîíñóëüòóºòüñÿ. Ë³êàð-ãåíåòèê ìàº 
âèð³øóâàòè äóæå ñêëàäí³ çàâäàííÿ, ïîâ’ÿçàí³ íå ëèøå ç 
ìåäè÷íèìè ïðîáëåìàìè, àëå é áóòè ëþäèíîþ ç âèñîêèìè 
ìîðàëüíèìè ÿêîñòÿìè, âì³ííÿì ñï³â÷óâàòè, íàäàòè ÷óéíó 
ïîðàäó, ïðîÿâèòè òàêòîâí³ñòü òà ðîçñóäëèâ³ñòü. Ðàçîì ³ç òèì, 
                                                            
155 (Wetzel H. H., Gehl C. R., Dellefave-Castillo L., Schiffman J. F., Shannon K. M., 

Paulsen J. S., Huntington Study Group, 2011). 
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ë³êàð-ãåíåòèê, ìàº âîëîä³òè çíàííÿìè çàäëÿ íàäàííÿ ïðàâîâî¿ 
äîïîìîãè õâîðîìó òà éîãî áëèçüêèì.  

Ìàþ÷è ñïðàâó ç ñïàäêîâîþ ïàòîëîã³þ, ÿêà ïåðåäàºòüñÿ ä³òÿì 
â³ä áàòüê³â òà, ïîòåíö³éíî, ìîæå óñïàäêóâàòèñÿ é íàñòóïíèìè 
ïîêîë³ííÿìè, ë³êàð-ãåíåòèê ìàº íå ëèøå ìåäè÷í³, àëå é ìîðàëüí³ 
îáîâ’ÿçêè ùîäî ïåâíî¿ ñ³ì’¿, ùî ñòîñóºòüñÿ çäîðîâ’ÿ íèí³øíüîãî, 
à, îñîáëèâî, ìàéáóòíüîãî ¿¿ ïîòîìñòâà.  

Íàãàëüíèì º âêàçàòè ³ íà òå, ùî êð³ì ôàêòîðó ïàòîëîã³÷íî¿ 
ñïàäêîâîñò³, ë³êàð-ãåíåòèê ïîâèíåí âèÿâèòè ÷èííèêè 
çîâí³øíüîãî ñåðåäîâèùà, ÿê³ ìîæóòü íåãàòèâíî âïëèíóòè íà 
ãåíîì ñòàòåâèõ êë³òèí. Ç ö³ºþ ìåòîþ ïðîâîäèòüñÿ îïèòóâàííÿ, 
çîêðåìà, ñòîñîâíî óìîâ ïðàö³ òà íàÿâí³ñòü âèðîáíè÷èõ ³ 
ïîáóòîâèõ øê³äëèâèõ ÷èííèê³â; ñòàí çäîðîâ'ÿ ïîäðóææÿ, 
âæèâàííÿ øëþáíèìè ïàðòíåðàìè ð³çíèõ ìåäèêàìåíò³â ³ç 
òåðàòîãåíèì åôåêòîì ó ïåð³îä, ùî ïåðåäóº çà÷àòòþ, ÷è, 
áåçïîñåðåäíüî, ï³ä ÷àñ âàã³òíîñò³ ³, â³äïîâ³äíî, ïðî ïåðåíåñåí³ 
æ³íêîþ ³íôåêö³éí³ õâîðîáè âïðîäîâæ âàã³òíîñò³. 

Ç öüîãî, áàçèñíèì ïðèíöèïîì ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ º 
ïîâàæàííÿ ïðàâ îñîáèñòîñò³, àâòîíîì³¿, ùî ïåðåäáà÷àº 
ñïðîìîæí³ñòü ä³ºâîçäàòíî¿ îñîáè ñàìîñò³éíî ðîáèòè âèá³ð 
ñòîñîâíî ñâîãî çäîðîâ’ÿ òà ïåðñïåêòèâ ñâîãî áóòòÿ. Àëå, 
äîòðèìàííÿ àâòîíîì³¿ ìàº äåÿê³ îáìåæåííÿ, îñê³ëüêè, íå 
êðèòè÷íå ñòàâëåííÿ òà íàäì³ðíà çàëåæí³ñòü â³ä öüîãî ïðèíöèïó, 
ìîæå ïðèçâåñòè äî íåñïðèÿòëèâèõ íàñë³äê³â äëÿ ïàö³ºíòà òà 
÷ëåí³â ðîäèíè, ó çâ’ÿçêó ç òèì, ùî àâòîíîì³ÿ ðîäèíè, ó äåÿêèõ 
âèïàäêàõ, á³ëüø âàæëèâà, í³æ àâòîíîì³ÿ îñîáèñòîñò³. Ïðè öüîìó, 
ñë³ä áðàòè òàêîæ äî óâàãè ³ êóëüòóðí³ íîðìè òà ñîö³àëüí³ ö³ííîñò³ 
ïåâíî¿ êðà¿íè156.  

Â³äòàê, çàñâ³ä÷èìî íàñòóïíå: âèð³øåííÿ áóäü-ÿêî¿ ïðèðîäè 
ïðîáëåì ïðè ïðîâåäåí³ ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ ìîæå 
òðàíñôîðìóâàòèñÿ çà òðüîìà äåîíòîëîã³÷íèìè ï³äõîäàìè, 
ïðèéíÿòèìè â ñèñòåì³ ñòàëîãî ðîçâèòêó ìåäè÷íî¿ á³îåòèêè òà 
³íòåðïðåòîâàíèìè àâòîðàìè äàíî¿ ìîíîãðàô³¿ – òàáë. 3.4. 

Îäíàê, àáñîëþòíî íåéòðàëüíå êîíñóëüòóâàííÿ íàâðÿä ÷è º 
ìîæëèâèì, òà é íå áàæàíî. À, ó äåÿêèõ âèïàäêàõ, çàãðîçëèâî çà 
³ìîâ³ðíèìè íàñë³äêàìè. Ïàö³ºíò òà ÷ëåíè éîãî ðîäèíè, çàçâè÷àé, 
áàæàþòü îòðèìàòè â³ä ë³êàðÿ ñàìå «æèâó» ïîðàäó, íà â³äì³íó â³ä 
                                                            
156 (Resta R. Complicated shadows: a critique of autonomy in genetic counseling. 

In: Leroy B., Veach P., Bartels D. M., 2010). 



Ковальова О. М., Микитенко Д. О. 
Медичні та етичні аспекти генетичного тестування і консультування 

– 134 – 

äîâ³äêîâèõ ôàéë³â êîìï’þòåðà, ÿê³ íàäàþòü ëèøå ³íôîðìàö³éí³ 
ôàêòè. 

Òàáëèöÿ 3.4 Áàçîâ³ äåîíòîëîã³÷í³ ï³äõîäè äî ãåíåòè÷íîãî 
êîíñóëüòóâàííÿ * 

Âèä êîí-
ñóëüòó-
âàííÿ 

Çì³ñòîâí³ñòü ³ îñîáëèâ³ñòü ïåâíîãî âèäó 
ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ 

Îá’ºêò 
ëîêàë³çàö³¿ 

çóñèëü 

Í
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ð
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ë
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ó
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í
í
ÿ
 

Ë³êàð ëèøå íàäàº ãåíåòè÷íó ³íôîðìàö³þ, 
ïàö³ºíòè îòðèìóþòü â äîñòóïí³é ôîðì³ â³äîìîñò³ 
â îáñÿç³, äîñòàòíüîìó äëÿ òîãî, ùîá ñôîðìóâàòè 
ñâîº îñîáèñòå ð³øåííÿ ïî â³äíîøåííþ äî 
ñïàäêîâî¿ õâîðîáè. Êîíöåïö³ÿ íå äèðåêòèâíîãî 
êîíñóëüòóâàííÿ – êîíñóëüòàíò íàìàãàºòüñÿ 
óíèêíóòè âïëèâó íà áà÷åííÿ ïàö³ºíòîì 
êîíêðåòíî¿ ñèòóàö³¿. Íå- äèðåêòèâí³ñòü ñïðèÿº 
óõâàëåííþ çð³ëîãî ð³øåííÿ, òèì á³ëüøå, ùî 
êîæíà ðîäèíà â³äð³çíÿºòüñÿ â ðåàêö³¿ íà ðèçèê, 
º óí³êàëüíîþ ó ñïðèéíÿòò³ ³íôîðìàö³¿, ïàö³ºíò 
ïðèéìàº âèñíîâîê áåç çîâí³øí³õ âòðó÷àíü íà 
ï³äñòàâ³ îñîáèñòîãî ðîçóì³ííÿ ïðîáëåìè. 
Çàçíà÷èìî, ùî öÿ ôîðìà êîíñóëüòóâàííÿ 
íàáëèæåíà äî á³îìåäè÷íî¿ ìîäåë³ òà áàçóºòüñÿ íà 
âèçíàíí³ àâòîíîì³¿ ïàö³ºíòà, ÿê 
ôóíäàìåíòàëüíî¿ ö³ííîñò³. Ñë³ä ïàì’ÿòàòè, ùî 
ïàö³ºíòè, çàçâè÷àé, çâåðòàºòüñÿ äî ë³êàðÿ ç 
òàêèìè çàïèòàííÿìè: «ÿê áè âè çðîáèëè íà 
ìîºìó ì³ñö³? ßê âè ïîñòóïèëè â ìî¿é 
ñèòóàö³¿?157“  

Êîíñóëüòàíò íå äàº ïðÿìó â³äïîâ³äü, 
òðàäèö³éíèé òåîðåòè÷íèé ï³äõ³ä – óíèêíóòè 
íàäàâàòè êîíêðåòíó ïîðàäó, àëå, öå ìîæå 
ñòâîðþâàòè ó êîíñóëüòóþ÷îãî àòìîñôåðó 
áåçíàä³éíîñò³ òà áåçïîðàäíîñò³. Êîíñóëüòàíòó 
ñë³ä äîïîìîãòè ïàö³ºíòó ïðåäñòàâèòè ïîâíå 
áà÷åííÿ ñèòóàö³¿, íàâåñòè ïðèêëàäè íà ï³äñòàâ³ 
ðàö³îíàëüíèõ ³ îá’ºêòèâíèõ ôàêò³â. 
Âèêîðèñòîâóþ÷è òàêó òåõí³êó ñï³ëêóâàííÿ, 
êîíñóëüòàíò çàëó÷àº ïàö³ºíòà äî öüîãî ïðîöåñó 
òà ñïîíóêàº éîãî çðîáèòè çâàæåíèé âèá³ð.  

Öåíòðàëü-
íèì ôîêó-
ñîì ãåíå-
òè÷íîãî 
êîíñóëüòó-
âàííÿ º ³í-
ôîðìîâàíå 
ð³øåííÿ, 
ïðèéíÿòå 
ïàö³ºíòîì 
ñòîñîâíî 
éîãî ïàòî-
ëîã³¿. 

                                                            
157 (Yang, M., Kim J-W., 2018). 
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Âèä êîí-
ñóëüòó-
âàííÿ 

Çì³ñòîâí³ñòü ³ îñîáëèâ³ñòü ïåâíîãî âèäó 
ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ 

Îá’ºêò 
ëîêàë³çàö³¿ 

çóñèëü 
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Äèðåêòèâíå êîíñóëüòóâàííÿ ïåðåäáà÷àº íàñ-
òóïíå: ³íôîðìóâàòè ïàö³ºíòà ó âèãëÿä³ 
êàòåãîðè÷íèõ ñïåöèô³÷íèõ ïîëîæåíü ³ç îãëÿäó 
íà ïàòåðíàë³ñòè÷í³ ì³ðêóâàííÿ ñàìîãî ë³êàðÿ-
êîíñóëüòàíòà. 

Êîíñóëüòàíò, ñï³ëêóþ÷èñü ³ç ïàö³ºíòîì, íàäàº 
éîìó ïîðàäè, çîêðåìà, ùîäî òîãî, ÿêèé âèáðàòè 
øëÿõ çàäëÿ âèð³øåííÿ ò³º¿ ÷è ³íøî¿ ìåäè÷íî¿ 
ïðîáëåìè.  

Çóñèëëÿ 
êîíñóëü-
òàíòà ñïðÿ-
ìîâàíî íà 
ìàêñèìàëü-
íå ïîêðà-
ùàííÿ ïñè-
õîëîã³÷íîãî 
ñòàíó ïàö³-
ºíòà. 

Ï
ð
îì

³æ
í
è
é
 ò

è
ï
 

ê
îí
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ë
üò

ó
âà

í
í
ÿ
 

**
1
5
8
 

Ïåðåäáà÷àº òàêèé ôîðìàò ïåðåäà÷³ ³íôîðìàö³¿ 
ïðî ãåíåòè÷í³ ðèçèêè òà îñîáëèâîñò³ ïåâíî¿ 
ïàòîëîã³¿, çà ÿêîãî ïàö³ºíò ï³äñâ³äîìî âèáèðàº 
òàêèé âàð³àíò ð³øåííÿ, äî ÿêîãî éîãî ï³äâ³â 
êîíñóëüòàíò. Ç ïîãëÿäó ïàö³ºíòà – äàíèé âèá³ð º 
ð³øåííÿì ïàö³ºíòà. Ç ïîãëÿäó êîíñóëüòàíòà: 
äîñÿãàºòüñÿ òàêå ð³øåííÿ ïàö³ºíòà, ÿêå 
âáà÷àºòüñÿ íàéá³ëüø êîðåêòíèì ³ç ïîãëÿäó 
êîíñóëüòàíòà, ÷è â ÿêîìó òîé çàö³êàâëåíèé. 

Íåóñâ³äî-
ìëåíå ð³-
øåííÿ, 
ïðèéíÿòå 
ïàö³ºíòîì 

Äæåðåëî* Ñèñòåìàòèçîâàíî ó òàáëè÷íîìó âèãëÿä³ òà âèçíà÷åíî àâòîðàìè 
ìîíîãðàô³¿ 

Òîìó, êîíñóëüòóþ÷èé, ìîæå çðîáèòè àêöåíò íà á³ëüøå 
ï³äáàäüîðþþ÷èõ, àáî íàâïàêè, íà á³ëüøå íåãàòèâíèõ çàãðîçëèâèõ 
àñïåêòàõ äàíîãî çàõâîðþâàííÿ. Ç öüîãî, ″÷àøà ìîæå áóòè 
íàïîëîâèíó ïîâíîþ àáî íàïîëîâèíó ïîðîæíüîþ″: ìîæíà á³ëüø 
ð³øó÷å ï³äêðåñëþâàòè àáî ïîçèòèâí³, àáî íåãàòèâí³ àñïåêòè 
ñèòóàö³¿. Òàê, â îäíèõ âèïàäêàõ, ñë³ä ñâ³ä÷èòè ïðî 25,0% øàíñ³â 
ìàòè õâîðó äèòèíó, â ³íøèõ – 75,0% ìîæëèâîñòåé ìàòè çäîðîâó 
äèòèíó. Îäíàê, ïðè ïåâíèõ ñïàäêîâèõ çàõâîðþâàííÿõ, ðèçèê 
ñòàíîâèòü àæ 50,0 %, ïðîãíîç º òàêèì çàãðîçëèâèì, ùî áàãàòî 
êîíñóëüòàíò³â çàéìàþòü òâåðäó ïîçèö³þ ³ ðåêîìåíäóþòü – 
óòðèìàòèñÿ â³ä íàùàäê³â. Ðàçîì ³ç òèì, æèòòºâ³ îáñòàâèíè, 
îñâ³òí³é ³ êóëüòóðíèé ð³âåíü, ðåë³ã³éí³ òðàäèö³¿ ïîäðóæí³õ ïàð 
ìîæóòü áóòè, çîâñ³ì, íå îäíàêîâèìè. Ïîòð³áíî îáãîâîðèòè ð³çí³ 
âàð³àíòè ïðè ïðèéíÿòò³ ïèòàííÿ ùîäî äîö³ëüíîñò³ íàðîäæåííÿ 
äèòèíè. Ðåïðîäóêòèâíå ð³øåííÿ ïðèéìàþòü, çàçâè÷àé, ò³, õòî 
áåçïîñåðåäíüî â³äïîâ³äàëüíèé çà íàðîäæåííÿ òà âèõîâàííÿ ä³òåé, 

                                                            
158 Àâòîðñüêå âèçíà÷åííÿ òà ³íòåðïðåòàö³ÿ çì³ñòîâíîñò³ òèïó êîíñóëüòóâàííÿ. 
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à ñàìå áàòüêè. Ïðîòå, êîëè âîíè íå ìîæóòü ä³éòè äî çãîäè, òî 
çàêëþ÷íå ð³øåííÿ ïðèéìàº ìàòè.  

Ó ïðàêòèö³ ìåäèêî-ãåíåòè÷íèõ êîíñóëüòàö³é áàãàòüîõ êðà¿í 
ïðèéíÿòî íå äàâàòè äèðåêòèâíèõ ðàä, à ïàö³ºíòîâ³ íàäàºòüñÿ 
ñàìîñò³éí³ñòü â óõâàëåíí³ ð³øåííÿ, òèì ñàìèì ï³äêðåñëþºòüñÿ 
òðåíä ó íàïðÿìêó ï³äòðèìêè ïðèíöèïó àâòîíîì³¿ õâîðîãî. Íå 
äèðåêòèâíå êîíñóëüòóâàííÿ ïåðåâàæàº ó á³ëüøîñò³ êðà¿í, â ÿêèõ 
äîì³íóº äåîíòîëîã³÷íèé êîäåêñ. Â äåÿêèõ êðà¿íàõ, òàêèõ ÿê 
Êèòàé, ×èë³, Ìåêñèêà – äèðåêòèâíå êîíñóëüòóâàííÿ ñïðèéíÿòå 
òà ðîçâèâàºòüñÿ159.  

Òàêèì ÷èíîì, ÿê â ìåäèöèí³, âçàãàë³, òàê ³ â ãàëóç³ ìåäè÷íî¿ 
ãåíåòèêè, çîêðåìà, ë³êàð ïåðåáóâàº ó ñêëàäí³é ñèòóàö³¿ ñòîñîâíî 
âçàºìîâ³äíîñèí ³ç ïàö³ºíòîì. Öå ñòîñóºòüñÿ ñï³ëêóâàííÿ, 
íàñàìïåðåä, ÿê ïðè ïåðâèííîìó çâåðíåíí³, à, ïîò³ì, ïðè 
îäåðæàíí³ ³íôîðìîâàíî¿ çãîäè íà ìåäè÷íå âòðó÷àííÿ, â ïðîöåñ³ 
íàäàííÿ ïàö³ºíòó ðåçóëüòàò³â äîñë³äæåííÿ, ïðîïîíóâàíí³ ìåòîä³â 
ë³êóâàííÿ, ïðîãíîçóâàííÿ ïåðåá³ãó õâîðîáè, âèáîðó ïîäàëüøî¿ 
òàêòèêè ìåäè÷íîãî ñóïðîâîäó. Îñîáëèâî àêòóàëüíîþ öÿ ïðîáëåìà 
º ïðè ìåäèêî-ãåíåòè÷íîìó êîíñóëüòóâàíí³, êîëè éäå ìîâà íå 
ò³ëüêè ïðî êîíêðåòíó îñîáó, à òàêîæ ÷ëåí³â éîãî ðîäèíè ³, íàâ³òü, 
íàùàäê³â. Ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ – öå ïðîöåñ, ïðè ÿêîìó 
îñîáàì òà ÷ëåíàì ¿õ ðîäèí, ó ðàç³ ï³äòâåðäæåííÿ ä³àãíîçó, ç 
ìåòîþ äîïîìîãè õâîðèì íàäàºòüñÿ ³íôîðìàö³ÿ ïðî ïðèðîäó 
ãåíåòè÷íîãî çàõâîðþâàííÿ, õàðàêòåð óñïàäêóâàííÿ, êë³í³÷íó 
³ìïëåìåíòàö³þ ãåíåòè÷íèõ ïîðóøåíü, ùî ñòâîðþº óìîâè äëÿ 
ïðèéíÿòòÿ ïàö³ºíòîì ïåðñîíàëüíîãî ð³øåííÿ. 

Êðèòåð³ºì åôåêòèâíîñò³ ïðîâàäæåííÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî 
êîíñóëüòóâàííÿ, íà ïîïóëÿö³éíîìó ð³âí³, º çìåíøåííÿ ÷àñòîòè 
ïàòîëîã³÷íèõ àëåëåé, ÷àñòîòè ñïàäêîâèõ õâîðîá, à òàêîæ 
çíèæåííÿ ñìåðòíîñò³, íàñàìïåðåä, ó äèòÿ÷îìó â³ö³. Ïîçèòèâíèìè 
íàñë³äêàìè ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ, íà ð³âí³ 
îêðåìî¿ îñîáè – º çì³íà ïîâåä³íêè ïîäðóæí³õ ïàð, ùî 
çâåðòàþòüñÿ ç ðåïðîäóêòèâíèõ ïèòàíü. 

Â³äòàê, ç ìåòîþ äîñÿãíåííÿ ÿê³ñíèõ ðåçóëüòàò³â, íåîáõ³äíî, 
íà àâòîðñüêå ïåðåêîíàííÿ, íà äåðæàâíîìó ð³âí³ âäîñêîíàëþâàòè 
ðîáîòó ìåäèêî-ãåíåòè÷íèõ êîíñóëüòàö³é, â³äíîâëÿòè òà 
ñòâîðþâàòè íîâ³ íîðìàòèâí³ äîêóìåíòè, íàëàãîäæóâàòè ïîñò³éíó 

                                                            
159 (Biesecker B. B., 2001). 
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ì³æäèñöèïë³íàðíó âçàºìîä³þ ì³æ ñïåö³àë³ñòàìè ç 
ðåïðîäóêòîëîã³¿, ç ìîëåêóëÿðíèìè ãåíåòèêàìè, êë³í³÷íèìè 
ãåíåòèêàìè, àêóøåðàìè-ã³íåêîëîãàìè, íåîíàòîëîãàìè ³ 
ïåä³àòðàìè òîùî.  

Ñë³ä çâåðíóòè óâàãó íà ðåçóëüòàòè íàóêîâî¿ ïðàö³ 
Ìèêèòåíêà Ä. Î., Áàäþê Â. Ì. òà Ìèêèòåíêî Â. Â., ÿêà áóëà 
ïðèñâÿ÷åíà ðîçãëÿäó äåîíòîëîã³÷íèõ ïèòàíü ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî 
êîíñóëüòóâàííÿ ó êîíòåêñò³ ñîö³àëüíî-åêîíîì³÷íî¿ ìîäåë³ 
ðîçâèòêó Óêðà¿íè. Ó öüîìó äîðîáêó, íà ï³äñòàâ³ ïðîâåäåííÿ 
àíîí³ìíîãî ñîö³îëîã³÷íîãî îïèòóâàííÿ ñåðåä ë³êàð³â-ãåíåòèê³â, 
ùî âêëþ÷àëî ³äåíòèô³êàö³þ ñòàòåâî-â³êîâèõ, ïðîôåñ³éíèõ 
õàðàêòåðèñòèê, à òàêîæ ïèòàííÿ ç äåîíòîëîã³÷íî¿ åòèêè (ó ïåð³îä 
ç æîâòíÿ ïî ãðóäåíü 2018 ðîêó) – ìàþòü ì³ñöå îá’ºêòèâí³ 
âèñíîâêè ³ ðåêîìåíäàö³¿160. Ó÷àñòü â îïèòóâàíí³ âçÿëè 50 ë³êàð³â, 
ÿê³ ïðîéøëè ñïåö³àë³çàö³þ çà ôàõîì «ãåíåòèêà ìåäè÷íà» òà 
îá³éìàþòü ïîñàäó ë³êàðÿ-ãåíåòèêà, ó ò. ÷. çà ñóì³ñíèöòâîì. Ó 
ñòðóêòóð³ â³äïîâ³äåé, çîêðåìà, ùîäî ïðè÷èí çâåðíåíü ïàö³ºíò³â 
³ç ïèòàíü îòðèìàííÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷íî¿ êîíñóëüòàö³¿, ìàëè 
íàñòóïíå:  

1) ïðåíàòàëüíå êîíñóëüòóâàííÿ (ñêðèí³íã/âàäè ðîçâèòêó) – 
30,2±4,0SE%; - ñïàäêîâà/âðîäæåíà ïàòîëîã³ÿ / âðîäæåí³ âàäè 
ðîçâèòêó / çàòðèìêà ðîçâèòêó– 30,2±4,0SE%;  

2) ïëàíóâàííÿ âàã³òíîñò³, áåçïë³ääÿ – 29,5±4,0SE%;  
3) ïðå³ìïëàíòàö³éíà ãåíåòè÷íà ä³àãíîñòèêà åìáð³îí³â – 

10,1±2,7SE%. 
Çà ðåçóëüòàòè öüîãî äîñë³äæåííÿ, âèÿâëåíî õàðàêòåðí³ òà 

ñïåöèô³÷í³ îñîáëèâîñò³ ïðîâåäåííÿ ïðîöåñó ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî 
êîíñóëüòóâàííÿ, ùî º ñâîºð³äíèìè äëÿ Óêðà¿íè ç ïîãëÿäó 
ñîö³àëüíî-åêîíîì³÷íèõ ïåðåäóìîâ ñòàëîãî ðîçâèòêó äåðæàâè â 
ðåñóðñíèõ îáìåæåííÿõ ïðè íàðîùåíí³ ñóñï³ëüíî-ïîë³òè÷íèõ 
çàãðîç ³ ðèçèê³â. Çîêðåìà, ë³êàð³ ãåíåòèêè â Óêðà¿í³ º 
ïðèõèëüíèêàìè, çäåá³ëüøîãî, íåäèðåêòèâíîãî ñòèëþ 
êîíñóëüòóâàííÿ –  

íåäèðåêòèâíèé (íàäàííÿ ïàö³ºíòàì ìàêñèìóì ³íôîðìàö³¿ ïðî 
ãåíåòè÷í³ ðèçèêè, îñîáëèâîñò³ ïåðåá³ãó/ ë³êóâàííÿ ïåâíî¿ 
ïàòîëîã³¿, ñóïðîâîäó ïàö³ºíò³â, ùî íà íå¿ ñòðàæäàþòü, äëÿ 

                                                            
160 (Ìèêèòåíêî Ä. Î., Áàäþê Â. Ì., Ìèêèòåíêî Â. Â., 2019). 
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³íôîðìîâàíîãî ïðèéíÿòòÿ ïàö³ºíòàìè ð³øåííÿ ùîäî íåîáõ³äíîñò³ 
ìåäè÷íèõ ïðîöåäóð) – 85,7±5,0SE%;  

ïðîì³æíèé (ï³äâåäåííÿ äóìêè ïàö³ºíò³â ï³ä ïðèéíÿòòÿ íèìè 
ð³øåííÿ, ÿêå ë³êàð ââàæàº íàéá³ëüø äîö³ëüíèì) – 12,2±4,7SE%;  

äèðåêòèâíèé (ïðèçíà÷åííÿ ïàö³ºíòàì íåîáõ³äíèõ íà ïîãëÿä 
ë³êàðÿ ìåäè÷íèõ ïðîöåäóð íåçàëåæíî â³ä ñòàâëåííÿ äî öüîãî 
ïàö³ºíò³â) – 2,0±2,0SE% (ñòàòèñòè÷íî íåçíà÷èìà).  

Ñë³ä çàçíà÷èòè, ùî, â³äïîâ³äíî, çà ðåçóëüòàòàìè àíîí³ìíîãî 
îïèòóâàííÿ, â Óêðà¿í³ çàëèøàþòüñÿ íåðîçðîáëåíèìè ïèòàííÿ 
ùîäî äîñòóïíîñò³ ïñèõîëîã³÷íîãî ñóïðîâîäó äëÿ õâîðèõ íà 
ãåíåòè÷íî çóìîâëåíó ïàòîëîã³þ, íåîáõ³äí³ñòü ÷îãî âèçíàëè àæ 
ñóòòºâèé â³äñîòîê – 87,5±2,3% ðåñïîíäåíò³â.  

Ðåòåëüíîãî ðîçãëÿäó ïîòðåáóþòü òàêîæ ³ åòè÷í³ ïðîáëåìè, 
ÿê³ âèíèêàþòü ïðè çàïðîâàäæåííÿ òàêîãî ìåòîäó, ÿê ñêðèí³íã 
íîâîíàðîäæåíèõ.  

Ñòèìóëîì äëÿ òàêîãî ñïðÿìóâàííÿ ïîñëóæèëî çìåíøåííÿ 
äèòÿ÷î¿ çàõâîðþâàíîñò³ òà ñìåðòíîñò³ âíàñë³äîê çâè÷àéíî¿ 
ïåä³àòðè÷íî¿ ïàòîëîã³¿, ðàçîì ³ç òèì, ïîãëèáèëèñü çíàííÿ ïðî, 
òàê çâàí³, óðîäæåí³ ïîðóøåííÿ ìåòàáîë³çìó, ÿê³ âèíèêàþòü 
âíàñë³äîê çíèæåííÿ àáî â³äñóòíîñò³ àêòèâíîñò³ (íåäîñòàòíîñò³) 
òîãî ÷è ³íøîãî ôåðìåíòó, ùî ïðèçâîäèòü äî ïàòîõ³ì³÷íèõ ðåàêö³é 
â îðãàí³çì³.  

Ãåíåòè÷í³ ïîä³¿, à ñàìå ìóòàö³¿ êîäóþ÷îãî ãåíó âèêëèêàþòü 
ãåíåòè÷íèé áëîê, çàì³íó îäí³º¿ àì³íîêèñëîòè íà äðóãó, â 
ïîë³ïåïòèäíîìó ëàíöþãó ôåðìåíòó, çì³íó éîãî á³îõ³ì³÷íèõ 
âëàñòèâîñòåé òà ïîÿâó êë³í³÷íî¿ ìàí³ôåñòàö³¿.  

Óðîäæåí³ ïîðóøåííÿ ìåòàáîë³çìó – öå ãåíåòè÷íî òà 
ôåíîòèï³÷íî ãåòåðîãåíí³ á³ëüø í³æ 1000 ð³çíèõ çàõâîðþâàíü, ÿê³ 
º, â³äíîñíî, ð³äêèìè â ïîïóëÿö³¿. Çàãàëüíà ÷àñòîòà ñêëàäàº ïî 
ð³çíèì äàíèì â³ä 1:500 äî 1:3000 íîâîíàðîäæåíèõ, êóìóëÿòèâíà 
÷àñòîòà – 1 íà 800 íîâîíàðîäæåíèõ. 

Â³äïîâ³äíî äî êëàñèô³êàö³ÿ âèä³ëÿþòü òàêèõ òðè ãðóïè 
óðîäæåíèõ ïîðóøåíü ìåòàáîë³çìó: ïîðóøåííÿ ïðîì³æíîãî 
îáì³íó, ïîðóøåííÿ á³îñèíòåçó òà ðîçùåïëåííÿ ñêëàäíèõ 
ìîëåêóë, äåôåêòè ìåä³àòîð³â ³ ïîâ’ÿçàí³ ç íèìè ïîðóøåííÿ161. 
Êë³í³÷í³ ïðîÿâè öèõ çàõâîðþâàíü ç’ÿâëÿþòüñÿ, çàçâè÷àé, ó 
ñåðåäíüîìó â³ö³ 3-4 ðîê³â, âîíè äóæå ð³çíîìàí³òí³, ì³íëèâ³ òà 

                                                            
161 (Hoffman G. F., Zschocke J., 2017). 



Розділ III 
Біоетика в системі медичної генетики 

– 139 – 

íàãàäóþòü áåçë³÷ ³íøèõ çàõâîðþâàíü, ùî ïîòðåáóþòü ïðîâåäåííÿ 
ñêëàäíîãî é ñèñòåìíîãî äèôåðåíö³àëüíîãî ä³àãíîçó.  

Ïðè öüîìó, âèñîêèé ³íäåêñ êë³í³÷íî¿ ï³äîçðè íå º äîñòàòí³ì, 
îñòàòî÷íèé ä³àãíîç íåìîæëèâî âñòàíîâèòè áåç âèçíà÷åííÿ 
ñïåöèô³÷íîãî á³îõ³ì³÷íîãî äåôåêòó. Ðàçîì ³ç òèì, ðàííº 
âèÿâëåííÿ ïàòîëîã³¿ òà ïðèçíà÷åííÿ çàãàëüíî¿ ³ ñïåöèô³÷íî¿ 
òåðàï³¿ ìîæå ïîïåðåäèòè âèíèêíåííÿ óñêëàäíåíü. Ïîøóê 
ëàáîðàòîðíèõ òåñò³â çàäëÿ âèÿâëåííÿ óðîäæåíèõ ìåòàáîë³÷íèõ 
ðîçëàä³â áóëî çàïðîïîíîâàíî âæå äîñòàòíüî äàâíî. Ïåðøèé òàêèé 
ðóòèííèé òåñò áóëî çàñòîñîâàíî â 1960 ðîö³ ìàéæå ó âñ³õ øòàòàõ 
ÑØÀ òà äåÿêèõ êðà¿íàõ ªâðîïè çàäëÿ ñêðèí³íãó íîâîíàðîäæåíèõ 
íà ôåí³ëêåòîíóð³þ. Òàê, çîêðåìà, ó 1962 ðîö³ Ð. Ìàêêð³ä³ òà 
Ð. Ãàòð³ îðãàí³çóâàëè çá³ð áëàíê³â ³ç ô³ëüòðóâàëüíîãî ïàïåðó ç 
ñóõèìè ïëÿìàìè êðîâ³ â³ä êîæíîãî íîâîíàðîäæåíîãî â øòàò³ 
Ìàññà÷óñåòñ ³, â³äïîâ³äíî, òåñòóâàëè ¿õ íà ôåí³ëêåòîíóð³þ162. 
Äîñë³äíèêè íàäàëè ïðàêòè÷íèì ë³êàðÿì ìîæëèâ³ñòü âèÿâëÿòè, 
çà äîïîìîãîþ ëàáîðàòîðíèõ òåñò³â, òàê³ âðîäæåí³ ïàòîëîã³¿ ÿê 
ã³ïîòèðåîç, ã³ïåðïëàç³ÿ íàäíèðíèê³â, äåô³öèò á³îòèè³äàçè òà 
³íø³. Äëÿ âñòàíîâëåííÿ äåÿêèõ ãåíåòè÷íèõ àíîìàë³é – âðîäæåíà 
âòðàòà ñëóõó, âàäè ñåðöÿ òà ³íø³ ïîòð³áíèì º äîäàòêîâå 
³íñòðóìåíòàëüíå îáñòåæåííÿ.  

Ç öüîãî, ñë³ä çàçíà÷èòè, ùî ùå ó 1968 ðîö³, Wilson J. ³ 
Jungner G., ï³ä îðóäîþ ÂÎÎÇ, ðîçðîáèëè ïðèíöèïè òà êðèòåð³¿ 
äîö³ëüíîñò³ ñêðèí³íãîâèõ ïðîãðàì ³ îö³íêè ¿õ êë³í³÷íîãî 
ïîòåíö³àëó163. Îñíîâí³ êðèòåð³¿ º òàêèìè:  

ïîâèíí³ áóòè ñïåöèô³÷í³ ëàòåíòí³ àáî ðàíí³ ñèìïòîìè 
õâîðîáè; âèÿâëåíà â ïðîöåñ³ äîñë³äæåííÿ ïàòîëîã³ÿ ìàº âàæëèâå 
êë³í³÷íå çíà÷åííÿ; íåîáõ³äíî ìàòè â³äïîâ³äíèé òåñò äëÿ 
âèÿâëåííÿ õâîðîáè; öåé òåñò ìîæëèâî âèêîðèñòîâóâàòè íà 
ïîïóëÿö³éíîìó ð³âí³; äëÿ âñòàíîâëåíî¿ ïàòîëîã³¿ ðîçðîáëåí³ 
ìåòîäè ë³êóâàííÿ; âèòðàòè íà ä³àãíîç òà ë³êóâàííÿ ïàö³ºíòà 
ïîâèíí³ åêîíîì³÷íî áàëàíñóâàòè â³äïîâ³äíî äî ìåäè÷íîãî 
çàáåçïå÷åííÿ, ó ö³ëîìó.  

Íåçâàæàþ÷è íà òå, ùî ïðîéøëî âæå á³ëüøå í³æ 50 ðîê³â, ö³ 
êðèòåð³¿ ââàæàþòüñÿ êîðèñíèìè, ÿê ñêëàäîâ³ ñêðèí³íãîâèõ 
ïðîãðàì íîâîíàðîäæåíèõ, àëå, äåÿê³ êðèòåð³¿ îáãîâîðþþòüñÿ, 
êðèòèêóþòüñÿ òà ìîäèô³êóþòüñÿ, ó çâ’ÿçêó ç ïîÿâîþ íîâèõ 
                                                            
162 (Ìàâðîïóëî Ò. Ê., 2014). 
163 (Wilson J., Jungner G., 1968). 
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òåõíîëîã³é. Â îñòàííº äåñÿòèë³òòÿ, ó çâ’ÿçêó ç âïðîâàäæåííÿì 
ìåòîäèêè òàíäåìíî¿ ìàñ-ñïåêòðîìåòð³¿, ðîçøèðåíèé ñêðèí³íã 
çàáåçïå÷èâ çíà÷íèé ïðîãðåñ ó âèÿâëåíí³ íåîíàòàëüíî¿ ïàòîëîã³¿ 
òà ñòàâ îáîâ’ÿçêîâèì åòàïîì îáñòåæåííÿ íîâîíàðîäæåíèõ ó 
á³ëüøîñò³ êðà¿í. Òàêà òåõíîëîã³ÿ çàáåçïå÷óº, îäíî÷àñíå, 
âèÿâëåííÿ á³ëüø í³æ 30 ð³çíèõ ïîðóøåíü ³ç îáì³íó ðå÷îâèí â 
îäíîìó çðàçêó, ÷óòëèâ³ñòü ³ ñïåöèô³÷í³ñòü öüîãî ìåòîäó 
ñòàíîâèòü äî 99,0% ³ 99,995%, â³äïîâ³äíî, äëÿ á³ëüøîñò³ 
ðîçëàä³â àì³íîêèñëîò, îðãàí³÷íèõ àöèäåì³é ³ äåôåêò³â îêèñíåííÿ 
æèðíèõ êèñëîò164.  

Íà äàíîìó åòàï³, ñêðèí³íã íîâîíàðîäæåíèõ ñòàº á³ëüø 
³íôîðìàòèâíèì òà ðîçøèðþº ä³àãíîñòè÷í³ ãîðèçîíòè, çàâäÿêè 
âïðîâàäæåííþ òàêèõ íîâ³òí³õ òåõíîëîã³é, ÿê ñåêâåíóâàííÿ 
ãåíîìó àáî åõîìó. Öå äîçâîëÿº ³äåíòèô³êóâàòè ãåíåòè÷í³ ïðè÷èíè 
ïåä³àòðè÷íèõ õâîðîá á³ëüø åôåêòèâíî, í³æ òðàäèö³éí³ êë³í³÷í³ 
òà ëàáîðàòîðí³ ìåòîäè165.  

Â³äòàê, çà äîïîìîãîþ ñó÷àñíèõ ìåòîäèê ìîæíà âèçíà÷èòè â 
ïðåñèìïòîìàòè÷í³é ñòàä³¿ òàê³ ð³äê³ ïàòîëîã³÷í³ ñòàíè, ÿê 
ôåí³ëêåòîíóð³ÿ, õâîðîáà Ïîìïå (ãë³êîãåíîç II òèïó) òà õâîðîáà 
Êðàááå (ãàëàêòîç³ëöåðàì³äíèé ë³ï³äîç)166. Ïðèçíàºìî, ùî ñàìå 
Íüþ-Éîðê ó ÑØÀ áóâ ïåðøèì øòàòîì, äå áóëî çàïðîâàäæåíî 
ñêðèí³íã íîâîíàðîäæåíèõ íà âèÿâëåííÿ õâîðîáè Êðàááå. 
Ñïåöèô³÷íî¿ òåðàï³¿ ïðè ö³é õâîðîá³ íå ³ñíóº, íàæàëü, àëå ç 2005 
ðîêó, ç ìåòîþ óïîâ³ëüíåííÿ ïðîãðåñóâàííÿ õâîðîáè ë³êàðÿìè 
çàñòîñîâóºòüñÿ àëîãåííà òðàíñïëàíòàö³ÿ ê³ñòêîâîãî ìîçêó àáî 
ïóïîâèííî¿ êðîâ³ íà ñòàä³¿, êîëè ùå íå ìàº ïðîÿâ³â ñèìïòîì³â 
öüîãî çàõâîðþâàííÿ167.  

Íåîáõ³äíî çàçíà÷èòè, ùî êîæíà êðà¿íà, âèõîäÿ÷è ³ç ñâî¿õ 
ðåàë³é, áåðó÷è äî óâàãè ÷àñòîòó óðîäæåíî¿ ìåòàáîë³÷íî¿ ïàòîëîã³¿ 
â ðåã³îíàõ, âïðîâàäæóº ñâî¿ íàö³îíàëüí³ ñêðèí³íã-ïàíåë³ çàäëÿ 
âèÿâëåííÿ òàêèõ õâîðîá ó íåîíàòàëüíèé ïåð³îä. Ñàìå òàêå ðàííº 
âñòàíîâëåííÿ ä³àãíîçó º âàæëèâèì ³ç òåðàïåâòè÷íèõ ïðè÷èí, 
îñê³ëüêè, êë³í³÷íèé ä³àãíîç äëÿ á³ëüøîñò³ öèõ õâîðîá 

                                                            
164 (Ìàâðîïóëî Ò. Ê., 2014). 
165 (Biesecker L. G., Green R. C., 2014). 
166 Õâîðîáà Êðàááå – öå àóòîñîìíà- ðåöåñèâíà ç ãðóïè ë³çîñîìàëüíèõ õâîðîá, 

ð³äê³ñíà íåéðî- äåãåíåðàòèâíà ïàòîëîã³ÿ, ùî õàðàêòåðèçóºòüñÿ óðàæåííÿì 
ì³ºë³íîâèõ îáîëîíîê íåðâîâèõ âîëîêîí, íåâðîëîã³÷íèìè ïîðóøåííÿìè òà 
íåñïðèÿòëèâèì ïðîãíîçîì.  

167 (Simon N. J., Richardson J., Ahmad. A., 2019). 



Розділ III 
Біоетика в системі медичної генетики 

– 141 – 

âñòàíîâëþºòüñÿ ó 3-4 ðîêè, êîëè â³äáóëèñü â îðãàí³çì³ âæå 
íåçâîðîòí³ çì³íè, ÿê³ ïðîÿâëÿþòüñÿ çíà÷íèìè óñêëàäíåííÿìè. 
Çàõâîðþâàííÿ, îáóìîâëåí³ ïîðóøåííÿìè á³îñèíòåçó òà 
ðîçùåïëåííÿ ñêëàäíèõ ìîëåêóë, êë³í³÷íî ïðîÿâëÿþòü ñåáå, 
ðàí³ø, ³ç âèðàæåíîþ ñèìïòîìàòèêîþ, ùî çàáåçïå÷óº ðàííº 
âñòàíîâëåííÿ ä³àãíîçó òà ïðèçíà÷åííÿ ë³êóâàííÿ – ñïåö³àëüíà 
ä³ºòà, òðàíñïëàíòàö³ÿ ïå÷³íêè, çàì³ñíà òåðàï³ÿ êî-ôàêòîðàìè òà 
³íøå168.  

Ïîðÿä ³ç öèì, çàñâ³ä÷èìî, ùî ë³çîñîìí³ õâîðîáè íàêîïè÷åííÿ 
õàðàêòåðèçóþòüñÿ ñèìïòîìàìè â á³ëüø ï³çíüîìó â³ö³ ç 
ñïåö³ô³÷íèìè ïðîÿâàìè. Çàâäÿêè äîñÿãíåíü ñó÷àñíèõ 
á³îòåõíîëîã³é öèì õâîðèì ïðîâîäèòüñÿ âæå çàì³ñíà åíçèìàòè÷íà 
òåðàï³ÿ169. Ö³ëêîì àðãóìåíòîâàíî, ùî óðîäæåíí³ ìåòàáîë³÷í³ 
õâîðîáè ìàþòü áóòè âèÿâëåí³ ÿêîìîãà ðàí³øå, ùå äî ïîÿâè 
íåçâîðîòíèõ çì³í. Ñàìå öåé ôàêò ³ ïîÿñíþº ñòâîðåííÿ òðåíäó 
ðîçøèðåíîãî ñêðèí³íãó íîâîíàðîäæåíèõ, ÿêèé ìàº äîñèòü äîâãó 
³ñòîð³þ òà ñëóæèòü ïîòóæíèì ³íñòðóìåíòîì âèÿâëåííÿ öèõ 
õâîðèõ íà ïðåñìïòîìàòè÷í³é ñòàä³¿. Ïîðÿä ³ç öèì, â³í òàêîæ 
äîïîìàãàº ïðîãíîçóâàòè ñòàòóñ ðîäèíè òà ïîäàëüø³ 
ðåïðîäóêòèâí³ ïåðñïåêòèâè, â³äíîñíî óðîäæåíèõ «ïîìèëîê» 
ìåòàáîë³çìó. À, ïåðøèé åòàï ä³àãíîñòóâàííÿ, ìàº áóòè 
ïðåäñòàâëåíèé ñàìå êëàñè÷íèìè ìåòîäèêàìè âèçíà÷åííÿ 
ôåí³ëêåòîíóð³¿, óðîäæåíîãî ã³ïîòèðåîçó, ãàëàêòîçåì³¿, 
ìóêîïîë³ñàõàð³äîçó, ãîìîöèñòèíóð³¿, äåô³öèòó á³îòèí³äàçè òîùî. 
Âïðîâàäæåííÿ ìåòîäèêè òàíäåìíî¿ ìàñ-ñïåêòðîìåòð³¿ íàäàëî 
ìîæëèâ³ñòü á³ëüø äåòàëüíî âèÿâëÿòè óðîäæåíó ìåòàáîë³÷íó 
ïàòîëîã³þ, àëå ö³ ìåòîäèêè íàäàþòü ïåâíó ÷àñòîòó õèáíèõ 
ðåçóëüòàò³â òà ³äåíòèô³êóþòü ó ä³òåé ïîçèòèâí³ ðåçóëüòàòè.  

Ó çâ’ÿçêó ç öèì, çàäëÿ îñòàòî÷íîãî ä³àãíîçó, äëÿ äåÿêèõ 
ñòàí³â, ïîòð³áåí ìîëåêóëÿðíèé àíàë³ç. Òîìó, äëÿ íåîíàòàëüíîãî 
ñêðèí³íãó áóëî çàïðîâàäæåíî òåõíîëîã³þ ãåíîìíîãî ñêðèí³íãó ç 
á³ëüø øèðîêèìè ä³àãíîñòè÷íèìè ä³àïàçîíàìè – ìîæëèâ³ñòü 
òåñòóâàííÿ, îäíî÷àñíî, áàãàòî çàõâîðþâàíü. à íå îäíó ñïåöèô³÷íó 
ïàòîëîã³þ, ³äåíòèô³êóâàòè âàð³àíòè ãåíîìó, âñòàíîâèòè ÷è â³í 
ìàº àáî íå ìàº ïàòîëîã³þ170. Öå áóâ çíà÷íèé ïðîðèâ ó 

                                                            
168 (José Simon Camelo J.,. 2017; Wilcken B., 2010). 
169 (Matern D., Gavrilov D., Oglesbee D., Raymond K., Rinaldo P., Tortorelli S., 

2015). 
170 (Simon N. J., Richardson J., Ahmad A., 2019). 
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íåîíàòàëüíîìó ñêðèí³íãó, îñê³ëüêè, ö³ ìåòîäèêè íàäàëè 
ìîæëèâ³ñòü âèÿâëÿòè ðàí³ø íåâ³äîì³ óðîäæåí³ ìåòàáîë³÷í³ 
ïîðóøåííÿ, ³äåíòèô³êóâàòè ³íø³ ãåíåòè÷í³ âàð³àö³¿ ó îäí³º¿ 
îñîáè, à òàêîæ ³ ó ÷ëåí³â ðîäèíè.  

Äîñë³äæåííÿ â îáëàñò³ ãåíîìó ëþäèíè ïîðîäæóþòü ñåðéîçí³ 
åòè÷í³ ïðîáëåìè. Òàê, ³ç 1985 ðîêó, êîëè ïî÷àâñÿ ïðîåêò ãåíîìó 
ëþäèíè, áóëà â³äîìà ëîêàë³çàö³ÿ, ïðèáëèçíî, 700 ãåí³â, 
â³äïîâ³äàëüíèõ çà ãðóïè êðîâ³, äåÿê³ ôåðìåíòè, ñòðóêòóðí³ á³ëêè 
òà ³íø³ ðå÷îâèíè. Çà äîïîìîãîþ ÄÍÊ ìàðêåð³â, ï³ä ÷àñ 
êàðòóâàííÿ ãåí³â, âäàëîñÿ âèÿâèòè ãåí õîðå¿ Ãåíò³íãòîíà ó 
1983 ðîö³. ²íøå êë³í³÷íå çàñòîñóâàííÿ ãåííèõ êàðò äëÿ âèâ÷åííÿ 
äåôåêòèâíèõ ãåí³â çíàéøîâ ìåòîä ïîçèö³éíîãî êëîíóâàííÿ, 
çàâäÿêè ÿêîìó áóëè âåðèô³êîâàí³ íàñòóïí³ çàõâîðþâàííÿ: 
õðîí³÷íèé ãðàíóëåìàòîç ³ ì'ÿçîâà äèñòðîô³ÿ Äþøåííà – ó 
1986 ðîö³; ðåòèíîáëàñòîìà ³ ìóêîâ³ñöèäîç – ó 1989 ðîö³. 

Íà ï³äñòàâ³ âèâ÷åííÿ õðîìîñîì, ñòðóêòóðè ïîñë³äîâíîñò³ 
ÄÍÊ òà ãåíåòè÷íîãî êàðòóâàííÿ, ç’ÿâèëàñü ìîæëèâ³ñòü äëÿ 
â³äîáðàæåííÿ àíàòîì³¿ ëþäñüêîãî ãåíîìó, ùî òðàíñôîðìóâàëîñÿ 
ó ì³æíàðîäíèé ïðîåêò íàóêîâèõ äîñë³äæåíü ³ç íàçâîþ Human 
Genome Project (HGP - Ïðîåêò ãåíîìó ëþäèíè). Öå ïðîåêò ÿâëÿº 
ñîáîþ êóëüì³íàö³þ íàóêîâèõ äîñë³äæåíü ó ìåäè÷í³é ãåíåòèö³ òà 
áóâ îäíèì ³ç íàéá³ëüøèõ äîñë³äíèöüêèõ ïðîåêò³â ñó÷àñíî¿ íàóêè. 
Ìåòà ïðîåêòó – âèçíà÷åííÿ íóêëåîòèäíèõ ïîñë³äîâíîñòåé ÄÍÊ, 
ëîêàë³çàö³ÿ ãåí³â, ùî ñêëàäàþòü ãåíîì ëþäèíè òà ³äåíòèô³êàö³ÿ 
¿õ ô³ç³îëîã³÷íî¿ ðîë³.  

Âïåðøå íàóêîâ³ ïðîïîçèö³¿ ñòîñîâíî îðãàí³çàö³¿ ïîä³áíî¿ 
ïðîãðàìè áóëè ïðåäñòàâëåí³ ùå ó 1986 ðîö³. Ðàçîì ³ç òèì, 
òåõí³÷íî, öÿ ³äåÿ çäàâàëàñÿ óòîï³÷íîþ ç ô³íàíñîâî¿ òî÷êè çîðó, 
îñê³ëüêè, äëÿ äîñë³äæåííÿ á³ëÿ òðüîõ ì³ëüÿðä³â íóêëåîòèä³â, öå 
ñóêóïíîñò³ óñ³õ ãåí³â ëþäèíè, áóëè íåîáõ³äí³ çíà÷í³ âèòðàòè. 
Êð³ì òîãî, ³ñíóþ÷è òåõíîëîã³¿ 80-õ äîçâîëÿëè îäí³é ëþäèí³ 
âèçíà÷àòè íå á³ëüø í³æ 100 000 íóêëåîòèä³â ó ð³ê. Íåçâàæàþ÷è 
íà ö³ ôàêòè, ó 1988 ðîö³, Êîíãðåñ ÑØÀ ñõâàëèâ ñòâîðåííÿ 
àìåðèêàíñüêîãî ïðîåêòó äîñë³äæåíü ó ö³é îáëàñò³, ïðîãðàìó 
î÷îëèâ íîáåë³âñüêèé ëàóðåàò Äæåéìñ Óîòñîí.  

Ïðîåêò «Ãåíîì ëþäèíè», âàðò³ñòþ ó 3 ìëðä. äîë. ÑØÀ 
ðîçïî÷àâñÿ ó 1990 ðîö³ çà ï³äòðèìêè Ì³í³ñòåðñòâà åíåðãåòèêè é 
²íñòèòóòó îõîðîíè çäîðîâ’ÿ ÑØÀ. Îêð³ì ÑØÀ, äî ì³æíàðîäíîãî 
êîíñîðö³óìó ââ³éøëè ó÷åí³ ç ð³çíèõ êðà¿í. Öåé ïåð³îä 
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â³äçíà÷èâñÿ çíà÷íèìè äîñÿãíåííÿìè ó ãåíåòèö³, çîêðåìà. 
Çàâäÿêè òåõíîëîã³¿, ÿêó çàïðîïîíóâàâ ó 1983 ðîö³ àìåðèêàíñüêèé 
á³îõ³ì³ê Ê. Ìþëë³ñ, ç’ÿâèëàñÿ òåîðåòè÷íà áàçà äëÿ ñòâîðåííÿ 
ìåòîäó, ùî äàâ çìîãó àìïë³ô³êóâàòè ÄÍÊ ï³ä ÷àñ áàãàòîðàçîâèõ 
ïîñë³äîâíèõ ïîäâîºíü âèõ³äíî¿ ìîëåêóëè ÄÍÊ.  

Ìåòîä áóëî íàçâàíî ïîë³ìåðàçíà ëàíöþãîâà ðåàêö³ÿ. ÿêà 
äîçâîëÿº ç ì³êðîñêîï³÷íèõ ê³ëüêîñòåé ÄÍÊ çà ê³ëüêà ãîäèí 
îäåðæàòè îáñÿã ÄÍÊ, äîñòàòí³é äëÿ ãåíåòè÷íîãî àíàë³çó171. 
Òàêîæ áóëî ñòâîðåíî àïàðàòè, çäàòí³ ñåêâåíóâàòè äî 35 ìëí. 
ïîñë³äîâíîñòåé íóêëåîòèä³â ó ð³ê. Ñóòü ïðîãðàìè «Ãåíîì 
ëþäèíè» ïîëÿãàëà ó íàñòóïíîìó: ñïî÷àòêó ïðîâîäèëîñü 
êàðòóâàííÿ ãåíîìó (âèçíà÷åííÿ ïîëîæåííÿ ãåíà â õðîìîñîì³), 
ëîêàë³çàö³ÿ äåÿêèõ ãåí³â, à ï³ñëÿ öüîãî, ñåêâåíóâàííÿ 
(âèçíà÷åííÿ òî÷íî¿ ïîñë³äîâíîñò³ íóêëåîòèä³â ó ìîëåêóë³ 
ÄÍÊ)172. Ì³æíàðîäíèé êîíñîðö³óì ãåíîìó ëþäèíè ïðåäñòàâèâ 
ïåðø³ ðåçóëüòàòè ïðîãðàìè «Human Genome Project» ó ëþòîìó 
2001 ðîêó â æóðíàë³ «Nàture», àëå öå áóëè íå ïîâí³ äàí³173. 
Íàñòóïíà ïóáë³êàö³ÿ, ñòîñîâíî ðåçóëüòàò³â äîñë³äæåííÿ, áóëà ó 
êâ³òí³ 2003 ðîêó ³ îõîïëþâàëà â³ä 50,000 äî 140,000 ãåí³â.  

Òîæ, Ïðîãðàìà «Human Genome Project» º äæåðåëîì 
äåòàëüíî¿ ³íôîðìàö³¿ ïðî ñòðóêòóðó, îðãàí³çàö³þ òà ôóíêö³þ 
ïîâíîãî íàáîðó ëþäñüêèõ ãåí³â. Öÿ ³íôîðìàö³ÿ ïðåäñòàâëÿº 
ñîáîþ ñïàäêîâó «³íñòðóêö³þ» äëÿ ðîçâèòêó òà ³ñíóâàííÿ 
ëþäñüêî¿ ³ñòîòè. Òàêèì ÷èíîì, ïðîãðàìà «Human Genome 
Project», óñï³øíî ðîçðîáëåíà çàâäÿêè ì³æíàðîäíî¿ êîîïåðàö³¿, 
íàäàëà ìîæëèâ³ñòü âèçíà÷èòè ãåíåòè÷íó ñêëàäîâó õðîìîñîì 
ëþäñüêîãî îðãàí³çìó, â³äîìó ÿê ëþäñüêèé ãåíîì174 òà âñòàíîâèòè 
ïîâíó ãåíåòè÷íó êàðòó ëþäñüêèõ ãåí³â, ùî º âàæëèâèì êðîêîì ó 
ðîçâèòêó ìåäèöèíè òà ³íøèõ àñïåêò³â îõîðîíè çäîðîâ'ÿ175.  

                                                            
171 Ïåðøà ïóáë³êàö³ÿ ùîäî äàíî¿ ðåàë³çàö³¿ àëãîðèòìó ìåòîäèêè áóëà íàäðóêîâàíà 

â æóðíàë³ «Science» ó ëèñòîïàä³ 1985 ðîö³. ×åðåç 8 ðîê³â ï³ñëÿ ö³º¿ äàòè, 
Ê. Ìþëë³ñ çà âèíàõ³ä ïîë³ìåðàçíî¿ ëàíöþãîâî¿ ðåàêö³¿ îòðèìàâ Íîáåë³âñüêó 
ïðåì³þ.  

172 Äî 1990 ðîêó ÷èñëî ³äåíòèô³êîâàíèõ ãåí³â äîñÿãëî 5000, ç íèõ – êàðòîâàíî 
1825, ñåêâåíîâàíî – 460. 

173 (International Human Genome Sequencing Consortium. Initial sequencing and 
analysis of the human genome, 2001). 

174 (Venter J. C., 2001). 
175 Âäàëîñÿ ëîêàë³çóâàòè ãåíè, çâ'ÿçàí³ ç íàéòÿæêèìè ñïàäêîâèìè õâîðîáàìè, 

òàêèìè, ÿê õîðåÿ Ãåíò³íãòîíà, õâîðîáà Àëüöãåéìåðà, ì'ÿçîâà äèñòðîô³ÿ 
Äþøåíà ³ ³íø³. 
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Äîñÿãíåííÿ îñòàíí³õ ðîê³â ñâ³ä÷àòü ïðî áåçìåæí³ ïð³îðèòåòí³ 
ïåðñïåêòèâè ìîëåêóëÿðíî¿ ãåíåòèêè çàäëÿ îö³íêè çäîðîâ’ÿ 
ëþäèíè, ïîøóêó àíîìàë³é ³, â³äïîâ³äíî, óäîñêîíàëåííþ 
òåðàïåâòè÷íèõ ï³äõîä³â.  

Ðàçîì ³ç òèì, â ïðîöåñ³ âèâ÷åííÿ ãåíîìó ëþäèíè, âèíèêàº 
áåçë³÷ åòè÷íèõ òà ïðàâîâèõ êîë³ç³é, ÿê³, â á³ëüøîñò³ âèïàäê³â, 
âèêëèêàþòü çàíåïîêîºííÿ. Íà öå çâåðíóëè óâàãó íå ò³ëüêè 
äîñë³äíèêè, ôàõ³âö³ ó ñôåð³ êë³í³÷íî¿ ãåíåòèêè, àëå é øèðîêà 
ñâ³òîâà ñï³ëüíîòà. À, ñàìå: õòî òà ç ÿêîþ ìåòîþ ïîâèíåí 
ïðîâîäèòè ãåíåòè÷íå òåñòóâàííÿ ëþäåé, êîìó áóäå äîñòóïíà öÿ 
³íôîðìàö³ÿ, ÿê ïîâèííà çáåð³ãàòèñÿ îòðèìàíà ³íôîðìàö³ÿ, ÿêèì 
÷èíîì ìîæëèâî âèêîðèñòîâóâàòè îòðèìàí³ â³äîìîñò³ ïðî 
«ãåíåòè÷íèé ïàñïîðò», ÷è öå íå º ï³äñòàâîþ äëÿ äèñêðèì³íàö³¿ 
êîíêðåòíî¿ îñîáè?  

Äèñêóñ³éí³ ïèòàííÿ òà ñïðîáè ïðàâîâîãî ¿õ âèð³øåííÿ 
ñòîñîâíî ïðîáëåì ãåíåòèêè â ñèñòåì³ á³îåòèêè çíàéøëè 
â³äîáðàæåííÿ ó ì³æíàðîäíèõ äîêóìåíòàõ âæå ç ïî÷àòêó 
çàïðîâàäæåííÿ ãåíîìíèõ äîñë³äæåíü176. Âàæëèâîþ ïîä³ºþ äëÿ 
êîíñîë³äàö³¿ â÷åíèõ, ïðåäñòàâíèê³â äîñë³äíèöüêèõ öåíòð³â, 
³íäóñòð³¿, ðåãóëÿòîð³â, ñïåö³àë³ñò³â ³ç ³íôîðìàö³éíèõ òåõíîëîã³é, 
âèäàâíèöòâ òà ³íøèõ, ùî çàä³ÿí³ ó ñôåð³ ãåíîìíèõ äîñë³äæåíü òà 
¿õ ³ìïëåìåíòàö³¿, ÿâèëîñü ñòâîðåííÿ ãëîáàëüíîãî àëüÿíñó ó ñôåð³ 
ãåíîì³êè ³ îõîðîíè çäîðîâ’ÿ177. Éîãî çàâäàííÿ ïîëÿãàº, çîêðåìà, 
ó ôîðìóâàíí³ ïðàêòè÷íî îð³ºíòîâàíîãî ï³ä´ðóíòÿ çàäëÿ 
â³äïîâ³äàëüíîãî â³äíîøåííÿ äî ãåíîìíèõ äîñë³äæåíü, à òàêîæ ¿õ 
ðåçóëüòàò³â, ÿê³ ìàþòü ñóòòºâå â³äíîøåííÿ äî çäîðîâ’ÿ ëþäèíè. 
Åêñïåðòè ï³äãîòóâàëè òà âèäàëè äîêóìåíò ï³ä íàçâîþ «Êîíöåïö³ÿ 
â³äïîâ³äàëüíîãî îáì³íó ãåíîìíèìè äàíèìè ³ äàíèìè, 
ïîâ’ÿçàíèìè ç³ çäîðîâ’ÿì ëþäèíè»178. Â³í ì³ñòèòü 
ôóíäàìåíòàëüí³ ïðèíöèïè òà êëþ÷îâ³ åëåìåíòè ùîäî 
çàáåçïå÷åííÿ ïðàâ ïàö³ºíòà, ïðîöåñóàëüíî¿ ñïðàâåäëèâîñò³, 
îñîáëèâî, â óìîâàõ âïðîâàäæåííÿ ïðîãðåñèâíèõ òåõíîëîã³é, íå 
                                                            
176 Bermuda Principles on Human Genome Sequencing (1996), Universal Declaration 

on the Human Genome and Human Rights (UNESCO, 1997), Statement on Human 
Genomic Databases (HUGO, Ethics Committee, 2002), Declaration of Ethical 
Considerations regarding Health Databases (WMA, 2002), European Society of 
Human Genetics: Data Storage and DNA Banking for Biomedical Research (ESHG, 
2003), Universal Declaration on Bioethics and Human Rights (UNESCO, 2005) òà 
³íø³. 

177 (Global Alliance for Genomics and Health GA4GH). 
178 (“Framework for Responsible Sharing of Genomic and Health-Related Data”). 
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äîïóùåííÿ äèñêðèì³íàö³¿, âòðó÷àíü â ïðèâàòíå æèòòÿ. Îô³ö³éíà 
âåðñ³ÿ äàíîãî äîêóìåíòà ïðåäñòàâëåíà àíãë³éñüêîþ ìîâîþ.179  

Òîæ, çàäëÿ îá´ðóíòóâàííÿ äîö³ëüíîñò³ ñòâîðåííÿ öüîãî 
äîêóìåíòó ïîêëàäåíî àðãóìåíòàö³þ, çàñíîâàíó íà òîìó, ùî 
ôóíäàìåíòàëüí³ äîñë³äæåííÿ ó ãàëóç³ ãåíåòèêè º ðóø³éíîþ 
ñèëîþ íàóêîâîãî ïðîãðåñó òà ¿õ ïðàêòè÷íîãî çàñòîñóâàííÿ â 
ìåäè÷í³é ïðàêòèö³. Êîíöåïö³ÿ áàçóºòüñÿ íà ïîëîæåííÿõ 
«Äåêëàðàö³¿ ïðàâ ëþäèíè, 1948 ðîêó (ñò. 27), ùî ãàðàíòóº ïðàâî 
êîæíî¿ ëþäèíè «ïðèéìàòè ó÷àñòü â íàóêîâîìó ïðîãðåñ³ òà 
êîðèñòóâàòèñÿ éîãî áëàãàìè», ðàçîì ç òèì, «çàõèñò ìîðàëüíèõ òà 
ìàòåð³àëüíèõ ³íòåðåñ³â, ÿê³ º ðåçóëüòàòîì íàóêîâèõ äîñë³äæåíü». 
Ìåòà ö³º¿ Êîíöåïö³¿ – öå íàäàííÿ ñóêóïíîñò³ ïðèíöèï³â òà íîðì 
äëÿ â³äïîâ³äàëüíîãî îáì³íó ãåíîìíèìè äàíèìè, ÿê³ ìàþòü 
â³äíîøåííÿ äî çäîðîâ’ÿ ëþäèíè, ç âêëþ÷åííÿì ìåäè÷íî¿ 
³íôîðìàö³¿ òà ³íøèõ â³äîìîñòåé, ùî ìàþòü ïðîãíîñòè÷íó ö³íí³ñòü 
çàäëÿ âèð³øåííÿ ïð³îðèòåòíèõ çàâäàíü ó ñôåð³ îõîðîíè 
çäîðîâ’ÿ180.  

Â îñíîâó Êîíöåïö³¿ ïîêëàäåíî ïîëîæåííÿ ì³æíàðîäíèõ 
êîíâåíö³é, êîäåêñ³â, íàö³îíàëüíèõ çàêîíîäàâñòâ, ï³äçàêîííèõ 
àêò³â, ùî ðåãëàìåíòóþòü ïðàâà ëþäèíè. Ïðàâà ëþäèíè 
ðîçãëÿäàþòüñÿ ÿê íàéá³ëüø çíà÷èì³, âçàºìíî äîïîâíåí³ òà 
ïîâ’ÿçàí³, òîìó ùî ¿õ ãîëîâíà õàðàêòåðèñòèêà – ïîâàæàííÿ 
ëþäñüêî¿ ã³äíîñò³. Âàæëèâèì º òå, ùî «Êîíöåïö³ÿ 
â³äïîâ³äàëüíîãî îáì³íó ãåíîìíèìè äàíèìè ³ äàíèìè, 
ïîâ’ÿçàíèìè ç³ çäîðîâ’ÿì ëþäèíè», ãàðìîí³çóº äëÿ âñ³õ ãðóï òà 
äîñë³äíèöüêèõ öåíòð³â ôóíäàìåíòàëüí³ ïðèíöèïè ïðîâåäåííÿ 
äîñë³äæåíü òà íàãëÿäó çà ñèñòåìàìè íàóêîâèõ äàíèõ íà âñ³õ 
åòàïàõ ãåíîìíèõ ðîçðîáîê, ³ç îãëÿäó íà òå, ùî öåé íàóêîâèé 
íàïðÿìîê º ïðåäìåòîì çíà÷íî¿ óâàãè áàãàòüîõ â÷åíèõ181. 
Äîêòðèíàëüíèé äîêóìåíò, à, ñàìå, «Êîíöåïö³ÿ â³äïîâ³äàëüíîãî 
îáì³íó ãåíîìíèìè äàíèìè ³ äàíèìè, ïîâ’ÿçàíèìè ç³ çäîðîâ’ÿì 
                                                            
179 (Framework for Responsible Sharing of Genomic and Health-Related Data, 2014). 
180 (Knoppers B. M., 2014). 
181 Çàçíà÷èìî, ùî ó öüîìó äîêóìåíò³ íàãîëîøóºòüñÿ ïð³îðèòåòíèì ïðàâîì ëþäèíè 

– ìîæëèâ³ñòü êîðèñòóâàòèñÿ ðåçóëüòàòàìè íàóêîâîãî ïðîãðåñó, à òàêîæ 
îáîâ’ÿçêè â³äïîâ³äàëüíèõ çà íàóêîâ³ äîñë³äæåííÿ íàäàâàòè äîñòóï äî ãåíîìíèõ 
äàíèõ, ñïðîìîæí³ñòü ¿õ îáì³íó. Êîíöåïö³ÿ ïðèçíàº ïðàâà äîñë³äíèê³â, ÿê 
âíåñëè âêëàä â íàóêîâ³ äîñë³äæåííÿ ïî ö³é òåìàòèö³. Òàê, çîêðåìà, ó Êîíöåïö³¿ 
òàêîæ â³äòâîðåíî çâåðíåííÿ äî äåðæàâíèõ îðãàí³â, ñïîíñîð³â, ïðåäñòàâíèê³â 
³íäóñòð³¿, âèäàâíèöòâ äëÿ ñòâîðåííÿ ì³æíàðîäíîãî ñåðåäîâèùà ç ìåòîþ 
â³äïîâ³äàëüíîãî îáì³íó äàíèìè. 
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ëþäèíè» ìàº âåëèêå çíà÷åííÿ, îñê³ëüêè, ï³äêðåñëþº âñå 
çðîñòàþ÷èé îáñÿã îáîâ’ÿçê³â ó ö³é ñôåð³, âèçíà÷àº ïîë³òè÷í³ òà 
ïðàâîâ³ ìåæ³, ÿê³ çàñíîâàí³ íà ìîðàëüíèõ ïðèíöèïàõ á³îåòèêè, 
òàêèì ÷èíîì çàáåçïå÷óº íàä³éíó òà ñïðàâåäëèâó îñíîâó 
êåðóâàííÿ îáì³íîì ãåíîìàìè äàíèìè. Ïîëîæåííÿ Êîíöåïö³¿ 
ñïðîìîæí³ ôîðìóâàòè â³äïîâ³äàëüíó ïîâåä³íêó â÷åíèõ ïðè 
ïðîâåäåíí³ ôóíäàìåíòàëüíèõ òà êë³í³÷íèõ äîñë³äæåíü ó 
ìåäè÷í³é ãåíåòèö³. Çà ïîëîæåííÿìè ö³º¿ Êîíöåïö³¿, äîñë³äíèêè 
ìàþòü îáîâ’ÿçêîâî äîòðèìóâàòèñÿ íîðìàòèâíî-ïðàâîâèõ àêò³â 
ñòîñîâíî íåäîòîðêàíîñò³ ïðèâàòíîãî æèòòÿ ëþäèíè òà çàõèñòó 
äàíèõ ãåíåòè÷íîãî äîñë³äæåííÿ. À, çàäëÿ ãàðàíòóâàííÿ 
êîíô³äåíö³éíîñò³, ñë³ä çàñòîñîâóâàòè çàñîáè, ÿê³ º â³äïîâ³äíèìè, 
ïî õàðàêòåðó, ïàòîëîã³¿ òà ìîæëèâîñò³ âèêîðèñòàííÿ ³íôîðìàö³¿, 
ÿêà ìîæå áóòè ³äåíòèô³êîâàíà àáî æ çàêîäîâàíà òà 
àíîí³ì³çîâàíà.  

Íå âèêëèêàº ñóìí³âó ³ òîé ôàêò, ùî ÄÍÊ-òåñòóâàííÿ ìîæå 
ïðîâîäèòèñÿ ëèøå ï³ñëÿ îòðèìàííÿ ³íôîðìîâàíî¿ çãîäè â³ä 
äîñë³äæóâàíîãî, òîæ, ñë³ä ìàòè äîçâ³ë íà âèêîðèñòàííÿ 
ðåçóëüòàò³â äîñë³äæåííÿ; çàáîðîíåíà äèñêðèì³íàö³ÿ íà ï³äñòàâ³ 
ãåíåòè÷íèõ õàðàêòåðèñòèê ëþäèíè, òåñòè íà ãåíåòè÷íå 
çàõâîðþâàííÿ àáî ñõèëüíîñò³ äî íüîãî ïîâèíí³ ñëóæèòè ò³ëüêè 
îõîðîí³ çäîðîâ’ÿ ëþäñòâà. 

Ðîáî÷à îñâ³òíÿ ãðóïà, ìåòà ÿêî¿ – ãåíåòèêà ó êë³í³÷í³é 
ïðàêòèö³, à ñàìå, ãåíîìí³ äîñë³äæåííÿ, íàäðóêóâàëà â 
îô³ö³éíîìó æóðíàë³ àìåðèêàíñüêîãî êîëåäæó ìåäè÷íèõ 
ãåíåòèê³â ñòàòòþ, çà ÿêîþ îá´ðóíòîâàíî äîö³ëüí³ñòü 
óäîñêîíàëåííÿ êîíöåïö³¿ ³íôîðìîâàíî¿ çãîäè äëÿ îñ³á, ÿê³ 
ï³äëÿãàþòü äîñë³äæåííþ182. Àâòîðè êîíñòàòóþòü ïðî òå, ùî 
³íòåðïðåòàö³ÿ ðåçóëüòàò³â ãåíîìíîãî äîñë³äæåííÿ çàëèøàºòüñÿ 
ñêëàäíîþ, íåìîæëèâî, ùîá îêðåìà ëàáîðàòîð³ÿ àáî äîñë³äíèê 
ðîáèâ îñòàòî÷í³ âèñíîâêè ùîäî ãåí³â â ãåíîì³, ïîòð³áíà 
êîîïåðàö³ÿ òà ñóì³ñíà ñï³âïðàöÿ â÷åíèõ.  

Òàêîæ, ó ðîáîò³ íàãîëîøóºòüñÿ íà òîìó, ùî ïàö³ºíòè íå 
çàâæäè ðîçóì³þòü ãåíåòè÷íó ³íôîðìàö³þ, òîìó ùî ð³âåíü ¿õ 
îá³çíàíîñò³ â³äð³çíÿºòüñÿ ³ âîíè ïîòðåáóþòü á³ëüø äåòàëüíîãî 
ïîÿñíåííÿ. Ç îãëÿäó íà öå, ãðóïà «The Clinical Genome Resource 
(ClinGen)» ðîçðîáèëà ôîðìó ³íôîðìîâàíî¿ çãîäè, ÿêà ì³ñòèòüñÿ 

                                                            
182 (Riggs E. R., Azzariti D. R., Niehaus A., 2018). 
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íà îäí³é ñòîð³íö³, à òàêîæ äîäàòêîâî ïðåçåíòóâàëà íà ñàéò³ 
îðãàí³çàö³¿ online â³äåî ç ³íôîðìàö³ºþ ùîäî êëþ÷îâèõ ïîëîæåíü 
äîñë³äæåííÿ, ïðî ïåðåâàãè òà ðèçèêè îòðèìàíèõ ðåçóëüòàòàõ 
ãåíîìíîãî äîñë³äæåííÿ. Àâòîðè ñïîä³âàëèñÿ, ùî ç ïîäàííÿ 
³íôîðìàö³¿ ó âèãëÿä³ íàóêîâèõ äæåðåë, çíà÷íî ðîçøèðèòüñÿ 
óÿâëåííÿ ³ ñàìèõ ïàö³ºíò³â ïðî ñó÷àñí³ äîñÿãíåííÿ ãåíåòèêè, 
ïîêðàùèòüñÿ ð³âåíü ñóñï³ëüñòâà ó ñôåð³ îõîðîíè çäîðîâ’ÿ.  

Âïðîäîâæ óñüîãî ïåð³îäó çàïðîâàäæåííÿ ãåíîìíîãî ñêðèí³íãó 
íîâîíàðîäæåíèõ äëÿ âèÿâëåííÿ óðîäæåíèõ ñïàäêîâèõ 
ìåòàáîë³÷íèõ çàõâîðþâàíü, âèíèêàëè åòè÷í³ òà ïñèõîñîö³àëüí³ 
äèëåìè, ÿê³ ïîòðåáóâàëè ñâîãî òëóìà÷åííÿ òà íàãàëüíîãî 
âèð³øåííÿ. Äîñèòü ñóïåðå÷ëèâèì º ïèòàííÿ ñòîñîâíî âèáîðó 
òåñò³â äëÿ âêëþ÷åííÿ äî ïàíåë³ ñêðèí³íãó.  

Çã³äíî êðèòåð³ÿì, ÿê³ áóëè çàïðîïîíîâàí³ Wilson J, 
Jungner G. ùå ó 1968 ðîö³, â ÿêîñò³ îáîâ’ÿçêîâîãî òåñòó ïîâèíí³ 
áóòè ò³, ùî âèÿâëÿþòü ñïàäêîâó óðîäæåíó ìåòàáîë³÷íó 
ïàòîëîã³þ, ÿêà ï³äëÿãàº êîðåêö³¿. Ó öüîìó êîíòåêñò³ ïðèâåðòàº 
óâàãó íàóêîâà ðîáîòà ôàõ³âö³â ³ç Í³äåðëàíä³â, ÿê³ ïðîñïåêòèâíî 
âèâ÷àëè äóìêó áàòüê³â ñòîñîâíî íåîíàòàëüíîãî ñêðèí³íãó, à ñàìå, 
âêëþ÷åííÿ òåñò³â äëÿ êóðàáåëüíèõ òà íåêóðàáåëüíèõ õâîðîá183. 
Ó ñòàòò³ â³äçíà÷àºòüñÿ, ùî â Í³äåðëàíäàõ ³ç 2007 ðîêó 
íàö³îíàëüíà ñêðèí³íãîâà ïðîãðàìà âêëþ÷àº â³ä 3 äî 17 
ãåíåòè÷íèõ ïîðóøåíü, çäåá³ëüøå òèõ, ùî ë³êóþòüñÿ. Ð³øåííÿ, 
ñòîñîâíî âêëþ÷åííÿ äîäàòêîâî ³íøèõ òåñò³â, áàçóºòüñÿ, âçàãàë³, 
íà ïîðàäàõ åêñïåðò³â.  

Ïðè öüîìó, äóìêà áàòüê³â çàëèøàºòüñÿ íå â³äîìîþ. Äî 
äîñë³äæåííÿ áóëî âêëþ÷åíî 1631 ðåñïîíäåíò³â, 259 ³ç íèõ, áóëè 
âèêëþ÷åí³. Ðåñïîíäåíòè ïîêàçàëè ïîçèòèâíå â³äíîøåííÿ äî 
âêëþ÷åííÿ â íåîíàòàëüíèé íàö³îíàëüíèé. ñêðèí³íã òåñò³â äëÿ 
âèÿâëåííÿ çàõâîðþâàíü ³ç íååôåêòèâíèì ë³êóâàííÿì àáî 
â³äñóòí³ñòþ ë³êóâàííÿ â äèòÿ÷îìó â³ö³. Áàòüêè, ÿê³ âæå ìàëè 
ä³òåé, áóëè á³ëüø íàëàøòîâàí³ ïî â³äíîøåííþ äî íå êóðàáåëüíèõ 
õâîðîá, ùî ïîÿñíþºòüñÿ òèì, ùî îòðèìàíà â õîä³ äîñë³äæåííÿ 
³íôîðìàö³ÿ äîïîìîæå ¿ì çðîáèòè, ó ìàéáóòíüîìó, çâàæåíèé 
ðåïðîäóêòèâíèé âèá³ð. Ïîäðóææÿ ìîæå ïðîéòè ìåäèêî-
ãåíåòè÷íå îáñòåæåííÿ ç ìîæëèâ³ñòþ ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè 
ïðè íàñòóïíèõ âàã³òíîñòÿõ. 

                                                            
183 (Plass À. Ì. Ê., Geertruida van E. L. Ñ., Pieters Ò. et al., 2010). 
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Áåçóìîâíî, âèá³ð òåñò³â äëÿ íåîíàòàëüíî¿ ïàíåë³ äóæå 
â³äïîâ³äàëüíå çàâäàííÿ ³ éîãî ïîâèíí³ ðîáèòè ñåðòèô³êîâàí³ 
ôàõ³âö³ (êë³í³÷í³ ãåíåòèêè, ìîëåêóëÿðí³ ãåíåòèêè, ñïåö³àë³ñòè ç 
ìåäè÷íîãî ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ òà á³îåòèêè) ³ç 
ïðåäñòàâíèêàìè ñóñï³ëüíèõ îðãàí³â îõîðîíè çäîðîâ’ÿ184. Äåÿê³ 
äîñë³äíèêè ïðèïóñêàþòü, ùî ³ñíóº ð³çíèöÿ ì³æ íåîíàòàëüíèì 
ñêðèí³íãîì òà ñêðèí³íãîì íîâîíàðîäæåíèõ (newborn screening 
and the screening of newborns)185. Ó ïåðøîìó âàð³àíò³, 
ðîçãëÿäàþòü äîñë³äæåííÿ, ùî âèÿâëÿþòü ïàòîëîã³þ äèòÿ÷îãî 
â³êó, à, ó äðóãîìó – ìàþòü íà óâàç³ õâîðîáè ç êë³í³÷íîþ 
ìàí³ôåñòàö³ºþ ó äîðîñëèõ âïðîäîâæ æèòòÿ. Ç 2010 ðîêó 
ë³êàðÿìè ïðîïîíóºòüñÿ ñåêâåíóâàííÿ ãåíîìó íå ò³ëüêè ÿê 
ïðîãðàìà ñêðèí³íãó, àëå é äëÿ âñòàíîâëåííÿ ä³àãíîçó ó õâîðî¿ 
äèòèíè, ó ÿêî¿ íåìîæëèâî âèçíà÷èòè õâîðîá, ìàþ÷è ò³ëüêè 
ðåçóëüòàòè ñòàíäàðòíèõ çàãàëüíîïðèéíÿòèõ äîñë³äæåíü.186  

Ó ö³é â³äïîâ³äíîñò³, Ì³æíàðîäíèé ãëîáàëüíèé àëüÿíñ 
ãåíåòèêè òà çäîðîâ’ÿ, ùî ïðåäñòàâëÿº ñîáîþ îá’ºäíàííÿ á³ëüø 
í³æ 400 ïðàö³âíèê³â îõîðîíè çäîðîâ’ÿ, â÷åíèõ, ïðåäñòàâíèê³â 
³íôîðìàö³éíèõ òåõíîëîã³é, ðàçîì ³ç òîâàðèñòâîì ïåä³àòð³â òà 
Ðîáî÷îþ ãðóïîþ ç åòèêè, ðîçðîáèëà ðåêîìåíäàö³¿, ÿê³ ïðèñâÿ÷åí³ 
ðîçãëÿäó ìåäè÷íèõ, ñîö³àëüíèõ òà åòè÷íèõ àñïåêò³â çàñòîñóâàííÿ 
ãåíîìíîãî ñêðèí³íãó íîâîíàðîäæåíèõ187.  

Çàëó÷åííÿ ãåíîìíîãî ñåêâåíóâàííÿ íàäàº âåëè÷åçí³ 
ìîæëèâîñò³ âèÿâëåííÿ, ïîïåðåäæåííÿ òà åôåêòèâíîãî ë³êóâàííÿ 
ïåä³àòðè÷íèõ çàõâîðþâàíü, îêð³ì òîãî çà äîïîìîãîþ 
ñåêâåíóâàííÿ ãåíîìó ìîæëèâî îòðèìàòè ³íäèâ³äóàëüíó 
³íôîðìàö³þ ïðî êîæíó äèòèíó. Ïîïóëÿö³éíèé ñêðèí³íã ³ç 
ïðîô³ëàêòèêè àáî ë³êóâàííÿ ñåðéîçíèõ õâîðîá â ïåä³àòð³¿ 
âèçíàíî íàéá³ëüø óñï³øíèì ïðîåêòîì ñóñï³ëüíî¿ ñèñòåìè 
îõîðîíè çäîðîâ’ÿ188. Ìàéæå, êîæíà äèòèíà, ó á³ëüøîñò³ 
ðîçâèíóòèõ êðà¿í, ï³äëÿãàº ãåíåòè÷íîìó ñêðèí³íãó äëÿ 
âèÿâëåííÿ õâîðîá ³ç ðàíí³ì ïî÷àòêîì çàõâîðþâàííÿ, ÿê³ 
ïðèçâîäÿòü äî ³íâàë³äíîñò³ òà íàâ³òü ñìåðò³. Ïåðåâàãîþ öüîãî 

                                                            
184 (Solomon B. D., Hadley D. W., Pineda-Alvarez D. E. et al., 2012). 
185 (Botkin J. R., Rothwell E., 2016). 
186 (Lantos J. D., 2019). 
187 (Friedman J. M., Cornel M. C., Goldenberg A., Lister K. J., Sénécal K., 

Vears D. F. and The Global Alliance for Genomics and Health Regulatory and 
Ethics Working Group Paediatric Task Team, 2017). 

188 (Berry S. A., 2015). 
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ìåòîäó º òîé ôàêò, ùî çðàçêè êðîâ³, ÿê³ îòðèìàí³ ïðè 
ïîïóëÿö³éíîìó ñêðèí³íãó íîâîíàðîäæåíèõ, çáåð³ãàþòüñÿ. 
Ðåçóëüòàòè äîñë³äæåííÿ çàíîñÿòü äî åëåêòðîííî¿ êàðòêè äèòèíè, 
ðåºñòðóþòüñÿ ³, ïðè íåîáõ³äíîñò³, âèêîðèñòîâóþòüñÿ ó 
ïîäàëüøîìó æèòò³ ïðè ñïîñòåðåæåíí³ àáî ë³êóâàíí³. Ïðîãðàìà 
ñêðèí³íãó íîâîíàðîäæåíèõ, ùî ïðîâîäèòüñÿ çã³äíî ïðîòîêîëó, íà 
ïîïóëÿö³éíîìó ð³âí³, áåçóìîâíî, íàäàº çíà÷í³ ïð³îðèòåòè ùîäî 
çíèæåííÿ çàõâîðþâàíîñò³ òà ñìåðòíîñò³ â³äíîñíî ò³º¿ ïàòîëîã³¿, 
ÿêà äîñë³äæóºòüñÿ, Ðàçîì ³ç òèì, çàçíà÷èìî: âîíà òàêîæ ï³äí³ìàº 
áåçë³÷ ñåðéîçíèõ ìåäè÷íèõ, åòè÷íèõ òà ñîö³àëüíèõ ïèòàíü.  

Ïî ïåðøå, ïåðåä ³ìïëåìåíòàö³ºþ ïåâíî¿ ïðîãðàìè ñêðèí³íãó 
äîö³ëüíî íàäàòè êë³í³÷íó íåîáõ³äí³ñòü òà åêîíîì³÷íå 
îá´ðóíòóâàííÿ. Öÿ ñèñòåìà ïîâèííà âêëþ÷àòè á³ëüø³ñòü, à, 
îïòèìàëüíî, íàâ³òü, âñ³ åëåìåíòè: ³íôîðìóâàííÿ ðîäèíè ïðî 
ìàéáóòíº òåñòóâàííÿ, îòðèìàííÿ ³íôîðìîâàíî¿ çãîäè, âèëó÷åííÿ 
çðàçê³â òà ïðîâåäåííÿ äîñë³äæåííÿ, ³íòåðïðåòàö³ÿ ðåçóëüòàò³â, 
³íôîðìóâàííÿ áàòüê³â àáî îï³êóí³â ïðî ñêð³í- ïîçèòèâí³ òà ñêð³í- 
íåãàòèâí³ ðåçóëüòàòè, íàÿâí³ñòü îáìåæåíü ³íòåðïðåòàö³¿ 
îòðèìàíèõ ðåçóëüòàò³â, ïðèçíà÷åííÿ òà ïðîâåäåííÿ äîäàòêîâèõ 
ä³àãíîñòè÷íèõ òåñò³â, çàïðîâàäæåííÿ çà ïîêàçàííÿìè 
ïðîô³ëàêòè÷íîãî òà ë³êóâàëüíîãî ìåíåäæìåíòó189.  

Îäíå ç íàéá³ëüø ïðîáëåìàòè÷íèõ ïèòàíü, ïðè ïëàíóâàíí³ 
ñêðèí³íãó äèòèíè º: ÷è îòðèìóâàòè ó áàòüê³â äîçâ³ë íà 
ïðîâåäåííÿ òàêîãî îáñòåæåííÿ. Äåÿê³ ïðîãðàìè çîáîâ’ÿçóþòü 
äîñë³äíèê³â ìàòè ³íôîðìîâàíó çãîäó áàòüê³â, àëå, ó ïåâíèõ 
âèïàäêàõ, â³äñóòí³ñòü òàêîãî äîçâîëó âèïðàâäîâóþòü òèì, ùî öå 
ïðîâåäåíî ñàìå â ³íòåðåñàõ ñàìî¿ äèòèíè. Àëå, ïîòð³áíî 
ïàì’ÿòàòè, ùî ³íôîðìîâàíà çãîäà âæå óâ³éøëà â ïðàêòè÷íó 
ìåäèöèíó, ÿê îáîâ’ÿçêîâèé åëåìåíò, òîìó, â³äñóòí³ñòü 
³íôîðìîâàíî¿ çãîäè äîïóñêàºòüñÿ ëèøå ó âèãëÿä³ «opt out» ÿê 
âèíÿòîê, çà ðåë³ã³éíèìè àáî ³íøèìè óïîäîáàííÿìè. 

Òàêîæ, ñë³ä áðàòè äî óâàãè ³ òå, ùî, íà æàëü, äåÿê³ áàòüêè íå 
ïîâí³ñòþ ðîçóì³þòü ñóòü äîñë³äæåííÿ, ùî é âïëèâàº íà îñòàòî÷íå 
ð³øåííÿ190. Íåîáõ³äíî, ùîá ðîäèíà, áåçïîñåðåäíüî, áðàëà ó÷àñòü 
ó ïðîãðàì³ ñêðèí³íãó. Òîìó, ñë³ä äîíåñòè äî áàòüê³â ïîâíó 

                                                            
189 (Friedman J. M., Cornel M.C., Goldenberg A., Lister K. J., Sénécal K., Vears D. F. 

and The Global Alliance for Genomics and Health Regulatory and Ethics Working 
Group Paediatric Task Team., 2017). 

190 (Tarini B. A., Goldenberg A. J., 2012). 
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³íôîðìàö³þ, ïðîãíîñòè÷íó çíà÷èì³ñòü îòðèìàíèõ ðåçóëüòàò³â, öå 
íå ëèøå äîëÿ äèòèíè, àëå é ðåïðîäóêòèâíèé âèá³ð íà 
ìàéáóòíº191.  

Äîäàòêîâ³ åòè÷í³ òà ñîö³àëüí³ ïðîáëåìè âèíèêàþòü ïðè 
çàïðîâàäæåíí³ ³ ãåíîìíîãî ñåêâåíóâàííÿ ó ÿêîñò³ êîìïîíåíòó 
ñêðèí³íãîâèõ ïðîãðàì, òîìó ùî òåõíîëîã³ÿ íàäàº çíà÷íî á³ëüøå 
³íôîðìàö³¿ ïðî îñîáó, ó ïîð³âíÿíí³ ç ïîïåðåäí³ìè ìåòîäèêàìè. Ó 
çâ’ÿçêó ç öèì, äóæå âàæêî ³, íàâ³òü, íåìîæëèâî âèïðàâäàòè 
ñêðèí³íã, ùî ïðîâåäåíî áåç äîçâîëó áàòüê³â. Îáîâ’ÿçêîâîþ 
óìîâîþ º äîñòàòíÿ, çðîçóì³ëà ³íôîðìàö³ÿ, äîâåäåíà ë³êàðåì äî 
áàòüê³â. Ñë³ä çâåðíóòè óâàãó ³ íà òå, ùî ïðè ³íòåðïðåòàö³¿ 
ðåçóëüòàò³â ñêðèí³íãîâèõ ïðîãðàì ìîæóòü áóòè õèáíî-íåãàòèâí³ 
àáî õèáíî-ïîçèòèâí³ âèñíîâêè. Ð³çí³ ïîêàçíèêè çàëåæàòü â³ä 
âæèâàííÿ ë³ê³â, ïåðåëèâàííÿ êðîâ³, ìåòîäèêè çáîðó ïðîá ³ 
äîñë³äæåííÿ. Íà êîæåí ³ñòèííî ïîçèòèâíèé ðåçóëüòàò ñêðèí³íãó 
ïðèõîäèòüñÿ 12-60 õèáíî- ïîçèòèâíèõ ðåçóëüòàò³â. Òîæ, äîö³ëüíî 
³íôîðìóâàòè áàòüê³â àáî îï³êóí³â ïðî ñêð³í- ïîçèòèâí³ òà ñêð³í- 
íåãàòèâí³ ðåçóëüòàòè. 

Òàê, çîêðåìà, ó 2019 ðîö³ áóëî íàäðóêîâàíî ðåçóëüòàòè 
äîñë³äæåííÿ àâòîð³â Kemper A. R., Knapp A. A., Green N. S. et 
al., ÿê³, íà ï³äñòàâ³ ñèñòåìíîãî àíàë³çó îïóáë³êîâàíèõ ðîçðîáîê, 
íàäðóêîâàíèõ ó ïåð³îä ³ç 1988 ð³ê ïî 2009 ð³ê, çðîáèëè ñïðîáó 
îö³íèòè äîö³ëüí³ñòü ñêðèí³íãó, ä³àãíîçó òà ë³êóâàííÿ õâîðîáè 
Êðàááå, ÿêà áóëà âêëþ÷åíà äîäàòêîâî ó ïàíåëü ñêðèí³íãó 
íîâîíàðîäæåíèõ Íüþ-Éîðêà192. Âèâ÷åííÿ ³ñòîð³é õâîðîá äàëî 
ìîæëèâ³ñòü ïðèïóñòèòè, ùî ïðîâåäåííÿ àëîãåííî¿ òðàíñïëàíòàö³¿ 
ãåìîïîåòè÷íèõ êë³òèí ä³òÿì âïëèíå íà ðîçâèòîê ðàíí³õ 
êë³í³÷íèõ ïðîÿâ³â, ïîêðàùàº ¿õ ìîòîðí³ ôóíêö³¿ òà ïðèçâåäå äî 
çíèæåííÿ äèòÿ÷î¿ ñìåðòíîñò³. Ðàçîì ³ç òèì, áóëè îòðèìàí³ é 
ë³ì³òîâàí³ äàí³ ñòîñîâíî ÿêîñò³ ìîòîðíî¿ ôóíêö³¿ ï³ñëÿ 
òðàíñïëàíòàö³¿. ²ç äâîõ ïàö³ºíò³â, êîìó áóëà ïðîâåäåíà 
òðàíñïëàíòàö³ÿ ê³ñòêîâîãî ìîçêó, îäèí ³ç íèõ, ïîìåð â³ä 
óñêëàäíåíü. àëå ñìåðòí³ñòü áóëà, ó ö³ëîìó, çíèæåíà ó ö³é ãðóï³ 
õâîðèõ.  

Àâòîðè çðîáèëè âèñíîâîê ïðî òå, ùî â³äíîñíî õâîðîáè Êðàááå 
³ñíóº íåäîñòàòíüî çíàíü ùîäî òî÷íîñò³ ñêðèí³íãó, ñòðàòåã³¿ 
ïîñòàíîâêè ä³àãíîçó, äîâãîòðèâàëîãî ïðîãíîçó, âïëèâó 
                                                            
191 (Dhondt J. L., 2010). 
192 (Kemper A. R.,  Knapp A. A., Green N. S. et al., 2019). 
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ïîçèòèâíîãî òåñòó íà ðîäèíó, êîðèñò³ òà ðèçèêó ë³êóâàííÿ. 
Åôåêòèâí³ñòü òà åòè÷í³ ïèòàííÿ ñòîñîâíî òåñòóâàííÿ òà 
ë³êóâàííÿ õâîðîáè Êðàááà ïðåäñòàâëåí³ òàêîæ â ïóáë³êàö³¿ 
Ehmann P., Lantos J. D., ÿê³ âèçíà÷èëè, ùî ðåçóëüòàòè òåñò³â 
íåîäíîçíà÷í³. Òàê, äåÿê³ ä³òè, íåçâàæàþ÷è íà ïîçèòèâíèé òåñò, 
çàëèøàëèñü àñèìïòîìàòè÷íèìè193. Áóëî íå çðîçóì³ëî, ÷è âîíè 
áóäóòü àñèìïòîìàòè÷íèìè íàçàâæäè – ³, òîä³ òåñò ïîòð³áíî 
âèçíàòè, ÿê õèáíî-ïîçèòèâíèé. ×è âñå æ, ó íèõ ç’ÿâëÿòüñÿ 
ñèìïòîìè õâîðîáè.  

Íà ï³äñòàâ³ öèõ ïîëîæåíü, àâòîðè ðåêîìåíäóþòü âèçíà÷àòè, 
ó ðàííüîìó â³ö³, õâîðîáó Êðàááå çà á³ëüø ñïåöèô³÷íèì 
ïîêàçíèêîì – ïñèõîçèíîì, ÿêèé º ïîõ³äíèì â³ä ãë³êîë³ï³ä³â, 
ïåðåâèùóº íîðìó â 10-100 ðàç³â âíàñë³äîê íåäîñòàòíîñò³ ïðè 
öüîìó çàõâîðþâàíí³ ôåðìåíòà ãàëàêòîöåðåáðîçèäàçè àáî á³ëêà 
ñàïîçèíà À, ùî é íåîáõ³äíî äëÿ ðîçï³çíàâàííÿ ôåðìåíòîì 
ñóáñòðàòà.  

Âèêëèêàº ³íòåðåñ òàêîæ ³ íàóêîâà ðîáîòà Simon N. J., 
Richardson J., Ahmad A. et al. (2019 ð³ê), ÿê³ äîñë³äæóâàëè 
êîðèñí³ñòü äëÿ æèòòÿ òà âïëèâ íà ÿê³ñòü æèòòºä³ÿëüíîñò³ 
áàòüê³â, ïðîâåäåíîãî ó íîâîíàðîäæåíèõ òåñòóâàííÿ ç ìåòîþ 
âèçíà÷åííÿ òðüîõ ãåíåòè÷íèõ õâîðîá: ôåí³ëêåòîíóð³ÿ, õâîðîáà 
Ïîìïå òà Êðàááå ç ð³çíèì ïåðåá³ãîì (ëåãêèì, ïîì³ðíèì, âàæêèì) 
òà ð³çíîþ ìàí³ôåñòàö³ºþ ïî÷àòêó êë³í³÷íèõ ïðîÿâ³â. Äî 
äîñë³äæåííÿ áóëî âêëþ÷åíî ðåñïîíäåíòè ç íàö³îíàëüíî¿ 
ðåïðåçåíòàòèâíî¿ âèá³ðêè194. ßê â³äçíà÷àþòü äîñë³äíèêè, 
âñòàíîâëåííÿ êîðèñíîñò³ ðàí³ø áóëî ïðîâåäåíî, çäåá³ëüøå, çàäëÿ 
âèð³øåííÿ åêîíîì³÷íèõ ïèòàíü, ïðè öüîìó, ìàëî óâàãè çâåðòàëè 
íà åòè÷í³ ïðîáëåìè. Áóëî âñòàíîâëåíî çíèæåííÿ ÿêîñò³ æèòòÿ 
áàòüê³â, ùî çàëåæàëî â³ä õâîðîáè äèòèíè, îñê³ëüêè, ÷èì á³ëüø 
òÿæêèé ïåðåá³ã êë³í³÷íèõ ïðîÿâ³â áóâ ó äèòèíè – òèì íèæ÷îþ 
áóëà õàðàêòåðèñòèêà ÿêîñò³ æèòòÿ áàòüê³â òà ¿õí³ ïåðñïåêòèâè. 

Òàêèì ÷èíîì, ï³äòâåðäèìî ³ ïðî òå, ùî ìåäèêî-ãåíåòè÷íå 
òåñòóâàííÿ, â íàø ÷àñ, ïîñ³äàº âàæëèâå ì³ñöå â ñèñòåì³ îõîðîíè 
çäîðîâ’ÿ, ùî óáåçïå÷åíî ïîäàëüøèì ñòàëèì ðîçâèòêîì ³ 
ñòàíîâëåííÿì íîâ³òí³õ êîíöåïòóàëüíèõ çàñàä ñó÷àñíî¿ ìåäè÷íî¿ 
á³îåòèêè.  

                                                            
193 (Ehmann P., Lantos J. D., 2019). 
194 (Simon N. J., Richardson J., Ahmad A. et al., 2019). 



Ковальова О. М., Микитенко Д. О. 
Медичні та етичні аспекти генетичного тестування і консультування 

– 152 – 

Çíà÷í³ ³íôîðìàòèâí³ ìîæëèâîñò³, ñòîñîâíî ðàííüîãî ä³àãíîçó, 
íàäàþòü ñó÷àñí³ ìåòîäèêè ñêðèí³íãó íîâîíàðîäæåíèõ, àëå, ïðè 
³ìïëåìåíòàö³¿ ¿õ äîñÿãíåíü ñë³ä âðàõîâóâàòè äåÿê³ äèñêóñ³éí³ 
ôàêòîðè, ÿê³ ï³äëÿãàþòü ìåäè÷íîìó, åòè÷íîìó ³ ñîö³àëüíîìó 
êîíòðîëþ. À, ñàìå: 

íàÿâí³ñòü ³íôîðìîâàíî¿ çãîäè â³ä áàòüê³â (îï³êóí³â) íà 
äîñë³äæåííÿ äèòèíè; ñï³ââ³äíîøåííÿ õèáíî-ïîçèòèâíèõ òà 
õèáíî-íåãàòèâíèõ ðåçóëüòàò³â;  

ôîðìàò íàäàííÿ ³íôîðìàö³¿ áàòüêàì ñòîñîâíî âèÿâëåíèõ ïðè 
äîñë³äæåíí³ çì³í – êîëè, â ÿêîìó âèãëÿä³ ìîæå ñåáå ïðîÿâèòè 
õâîðîáà;  

âðàõóâàííÿ ïñèõîëîã³÷íîãî ñòàòóñó áàòüê³â ïðè ñï³ëêóâàíí³ â 
ðàç³ âèÿâëåííÿ ó äèòèíè ñèìïòîì³â õâîðîáè – ñòðåñ, çáóäæåííÿ, 
íàâïàêè, äåïðåñ³ÿ;  

ïåðñïåêòèâè ñïîñòåðåæåííÿ òà ìîæëèâà êîðåêö³ÿ ñèìïòîì³â 
õâîðîáè.  

Òîæ, ìàñøòàáí³ñòü ïîøèðåííÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî 
òåñòóâàííÿ îáóìîâëåíà ïîñò³éíèì çðîñòàííÿì âèìîã, ÿê³ 
ïåðåäáà÷åí³ âèçíà÷àëüíèìè óìîâàìè ñòàëîñò³ ñó÷àñíî¿ ñèñòåìè 
ìåäè÷íî¿ á³îåòèêè, à, â³äòàê, ìîæå ñóòòºâî âïëèíóòè íà äèíàì³êó 
á³ëüø ìàñøòàáí³øîãî ïðîñòîðó195 – òîáòî, íà ï³äâèùåííÿ ð³âíÿ 
äåìîãðàô³÷íî¿, ìåäèêî-á³îëîã³÷íî¿ òà ñîö³àëüíî¿ áåçïåêè íå ëèøå 
ïåâíî¿ òåðèòîð³¿, à é äåðæàâè, çàãàëîì – ðèñ. 3.1. 

Â³äòàê, ïðèçíàºìî ³ çàñâ³ä÷èìî ïðî íàñòóïíå: 
ìåäèêî-ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ, à â éîãî ìåæàõ ãåíåòè÷íå 

òåñòóâàííÿ º êîíñòèòóòèâíî-êëþ÷îâîþ äåòåðì³íàíòîþ ðîçâèòêó 
òàêî¿ ãàëóç³ íàö³îíàëüíî¿ íàóêè ÿê ìåäè÷íà ãåíåòèêà, ÿêà 
îõîïëþº ìàñøòàáíèé ä³àïàçîí ïðèêëàäíèõ çàâäàíü ð³çíî¿ 
ïðèðîäè, ðîçâ’ÿçàííÿ ÿêèõ óìîæëèâëåíî äîñÿãíåííÿìè ñó÷àñíî¿ 
íàóêè, ïðàêòèêè, òåõí³êè ³ òåõíîëîã³é.  

Ïðè öüîìó, ñë³ä çâàæàòè ³ íà òå, ùî ìåäèêî-ãåíåòè÷íå 
êîíñóëüòóâàííÿ º, â³äíîñíî, íîâèì íàïðÿìêîì ìåäè÷íî¿ 
ãåíåòèêè, ÿêèé ïîñò³éíî ðîçâèâàºòüñÿ ç âèçíà÷åííÿì ³ 
âèð³øåííÿì íå ëèøå ìåäè÷íèõ ïðîáëåì, àëå é ïñèõîëîã³÷íèõ 
àñïåêò³â òà íàñë³äê³â ³ç äîñÿãíåííÿì îïòèìàëüíèõ àáî æ 
                                                            
195 Âêàçàíå äåòàë³çîâàíî ó ïîïåðåäí³é íàóêîâ³é ïðàö³ àâòîð³â ìîíîãðàô³¿: 

Íåçàëåæíà Óêðà¿íà â êîîðäèíàòàõ ñòàëîãî ðîçâèòêó: [ìîíîãðàô³ÿ] / 
[Ä. Î. Ìèêèòåíêî, Þ. Á. Ïîðîõíÿâèé, Â. Â. Ìèêèòåíêî, Ñ. Ì. Øêàðëåò, 
Ï. Ä. Ðîãîâ òà ³í.]. – 2-ãå âèä., ïåðåðîáë. ³ äîïîâí. – ×åðí³ã³â: ×ÍÒÓ, 2019. – 
770 ñ. – ISBN 978-617-7571-46-8. 
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íàéá³ëüø ðàö³îíàëüíèõ ðåçóëüòàò³â. Îòîæ, ³ìïëåìåíòàö³ÿ 
åòè÷íèõ òà ïðàâîâèõ ïðèíöèï³â ó ìåäè÷íó ãåíåòèêó – öå 
ïîòóæíèé ìåõàí³çì ³ âàãîìèé ñèñòåìî- îðãàí³çóþ÷èé ðåãóëÿòîð, 
ùî óáåçïå÷óº çáåðåæåííÿ çäîðîâ’ÿ ÿê ïåâíî¿ ëþäèíè, òàê ³, 
çàãàëîì, êîæíî¿ íàö³¿ ó êîíòåêñò³ çàáåçïå÷åííÿ ïåðåõîäó ïåâíîãî 
äåðæàâíîãî óòâîðåííÿ äî ñòàëîãî ðîçâèòêó, íàâ³òü, â óìîâàõ 
ðåñóðñíèõ îáìåæåíü ïðè íàðîùåíí³ ñóñï³ëüíî-ïîë³òè÷íèõ çàãðîç 
³ ðèçèê³â ð³çíî¿ ïðèðîäè196. 

 

Íàö³îíàëüíèé 
ð³âåíü á³îåòèêè 

 

Ìåòàïðîñò³ð 
ìåäèêî-

ãåíåòè÷íîãî 
òåñòóâàííÿ 

Ïñèõîëîã³÷íèé 
ïðîñò³ð ïðàéäó, 
çàãàëîì (ïðîñò³ð 

ôàêòîðíèõ 
ïîòåíö³àë³â) 

Ñîö³àëüíî-
åêîíîì³÷íèé 

ïðîñò³ð 
òåðèòîð³¿ 
(ïðîñò³ð 

ìàòåð³àëüíèõ 
ïîòåíö³àë³â) 

Ô³çè÷íèé 
ïðîñò³ð ñ³ì’¿ 
(ïðîñò³ð ïî-

òåíö³àë³â ñèñ-
òåìíî-óí³âåð-

ñàëüíîãî 
ôóíêö³îíó-

âàííÿ) 

Ïñèõ³÷íèé 
ïðîñò³ð îñîáè 

(ïðîñò³ð 
ñîö³ºòàëüíîãî 
ïîòåíö³àëó) 

Ãëîáàëüíèé ð³âåíü – 
äåìîãðàô³÷íî¿, 

ìåäèêî-á³îëîã³÷íî¿ òà 
ñîö³àëüíî¿ áåçïåêè 

äåðæàâè 

 
Ðèñóíîê 3.1 – Ñòðóêòóðà ìåòàïðîñòîðó ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî 

òåñòóâàííÿ çà ÷îòèðüîõ âèì³ðíèì ôîðìàòîì âçàºìîä³¿ 
íàö³îíàëüíîãî ð³âíÿ á³îåòèêè ç ãëîáàëüíèìè ð³âíÿìè 

äåìîãðàô³÷íî¿, ìåäèêî-á³îëîã³÷íî¿ òà ñîö³àëüíî¿ áåçïåêè 
äåðæàâè (àâòîðñüêà ôîðìàë³çàö³ÿ) 

                                                            
196 ßê³ ìàþòü ì³ñöå, çîêðåìà, â Óêðà¿í³. 
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3. 3. Етичні аспекти пренатального генетичного 
тестування та консультування 

Çà óðàõóâàííÿ âèùå ïðèâåäåíèõ àâòîðñüêèõ âèêëàäîê ³ 
îá´ðóíòóâàíü, ñë³ä âèçíàòè, ùî ôîðìóâàííÿ êë³í³÷íî¿ åòèêè, ÿê 
íîâî¿ íàóêîâî¿ äèñöèïë³íè, îáóìîâëåíî ïðîãðåñîì ìåäèöèíè, 
øèðîêèì âïðîâàäæåííÿì ó ìåäè÷íó ïðàêòèêó íîâ³òí³õ 
òåõíîëîã³é, ðîçðîáëåííÿì òà óäîñêîíàëåííÿì ìåòîä³â ³ çàñîá³â. 
Øèðîêîìàñøòàáí³ äîñë³äæåííÿ ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿ ó ëþäåé 
îáóìîâèëî ñòâîðåííÿ òà ïîäàëüøèé ðîçâèòîê ñïåö³àëüíî¿ ãàëóç³ 
íàóêè – ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè. Çà îñòàíí³ ñòîë³òòÿ ìè ñïîñòåð³ãàºìî 
ñóòòºâ³ äîñÿãíåííÿ â ãåíåòèö³: â³ä êëàñè÷íèõ äîñë³äæåíü 
Ìåíäåëÿ – äî äîñë³äæåííÿ ãåíîìó ³ ïîÿâ³ òåðì³íó îì³êñ (omics), 
ùî âêëþ÷àº ãåíîì³êó, åï³ãåíîì³êó, òðàíñêðèïòîì³êó, ïðîòåîì³êó 
òà ìåòàáîëîì³êó. Íàóêîâ³ ðîçðîáêè ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè çì³íèëè 
ìåäèöèíó ó áàãàòüîõ ïëîùèíàõ ³ç øèðîêèì çàëó÷åííÿì 
ïåðåäîâèõ ìåòîäîëîã³é, ÿê³ ìàþòü çíà÷íå ïðèêëàäíå çíà÷åííÿ ó 
ïðàêòè÷í³é ä³ÿëüíîñò³ ë³êàð³â.  

Íàñàìïåðåä, ç'ÿâèëàñÿ ìîæëèâ³ñòü âñòàíîâèòè ïðè÷èíè 
çàõâîðþâàíü ãåíåòè÷íîãî ïîõîäæåííÿ òà òèïè óñïàäêóâàííÿ, 
ðåêóðåíòíèé ðèçèê, ðîëü õðîìîñîìíèõ àáåðàö³é ó ôîðìóâàíí³ 
ñïåöèô³÷íîãî ôåíîòèïó, óðîäæåí³ äåôåêòè ìåòàáîë³çìó òà 
ìîæëèâ³ñòü ¿õ ä³àãíîñòèêè ùå ó íîâîíàðîäæåíèõ, çíà÷åííÿ 
ïîðóøåíü ì³òîõîíäð³àëüíîãî ãåíîìó äëÿ âèíèêíåííÿ ïåâíèõ 
õâîðîá òîùî. Ñó÷àñí³ òåõíîëîã³¿ â ãåíåòèö³ çíà÷íî ðîçøèðèëè ³ 
ä³àãíîñòè÷í³ ñïðîìîæíîñò³ ë³êàðÿ òà äîçâîëèëè âèÿâëÿòè 
ãåíåòè÷íó ïàòîëîã³þ.  

Àëå, ó öüîìó ðàêóðñ³, ñë³ä ïàì’ÿòàòè òà çàâàæàòè ³ íà òå, ùî 
ïîÿâà â ðîäèí³ õâîðî¿ äèòèíè, âíàñë³äîê ãåíåòè÷íî¿ ïàòîëîã³¿, º 
âàæêèì íàâàíòàæåííÿì äëÿ áàòüê³â, ó ïåðøó ÷åðãó, 
ïñèõîëîã³÷íèì, îñê³ëüêè, âèíèêàþòü óñêëàäíåííÿ 
âçàºìîâ³äíîñèí ì³æ ÷îëîâ³êîì òà æ³íêîþ, «îáâèíóâà÷åííÿ» îäèí 
îäíîãî, ïîøóê õâîðèõ ðîäè÷³â, îñòðàõ ïåðåä íàðîäæåííÿì, ó 
ìàéáóòíüîìó, õâîðî¿ äèòèíè, âòðàòà ìîæëèâîñòåé ùîäî 
ðåàë³çàö³¿ ñâî¿õ ðåïðîäóêòèâíèõ ìîæëèâîñòåé. Âñå öå ïðèçâåäå 
äî ³ìîâ³ðíèõ êîíôë³êò³â â ðîäèí³, à, ³íêîëè, ³ äî ¿¿ ðóéíóâàííÿ. 
Òîìó, ëîã³÷íî, ùî ìàéáóòí³ áàòüêè áàæàþòü áóòè âïåâíåíèìè â 
íàðîäæåíí³ çäîðîâèõ íàùàäê³â, îñîáëèâî öå º àêòóàëüíîþ 
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äèëåìîþ â ñèòóàö³¿, êîëè âæå º ïðîáëåìè ÷è â³äáóâàëèñÿ ïîä³áí³ 
âèïàäêè. 

Ö³ëêîì ïðàâîì³ðíî, ùî âèíèêëà íàãàëüíà ïîòðåáà ó 
âèÿâëåííÿ ñïàäêîâî¿ ïàòîëîã³¿ íà ñàìèõ ðàíí³õ ñòàä³ÿõ ðîçâèòêó 
ëþäèíè (åìáð³îí, ïëîä), ñàìå öå ³ ñòàëî ïîòóæí³ì ïîøòîâõîì ó 
ñòâîðåíí³ ñòðàòåã³¿ ñïåöèô³÷íî¿ êîìïëåêñíî¿ ïðîãðàìè – òîáòî, 
ïðåñèìïòîìàòè÷íîãî/ ïðåêîíöåïö³éíîãî òåñòóâàííÿ, ùî ñë³ä 
ââàæàòè íå ïåðåâåðøåíèì äîñÿãíåííÿì îñòàíí³õ äåñÿòèë³òü ó 
ãàëóç³ ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè. Ïðåñèìïòîìàòè÷íà àêòèâíà 
ä³àãíîñòèêà ãåíåòè÷íèõ õâîðîá ïðàâîì³ðíà ç åòè÷íî¿ òî÷êè çîðó, 
àëå, ó òîìó âèïàäêó, ÿêùî ïðîâîäèòüñÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷íå 
êîíñóëüòóâàííÿ áàòüê³â.  

Êîìïîíåíòàìè ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ º: îòðèìàííÿ 
³íôîðìàö³¿ íà ï³äñòàâ³ ðîçïèòó òà îáñòåæåííÿ ïàö³ºíòà, 
âñòàíîâëåííÿ ä³àãíîçó ïàö³ºíòà, ïðîãíîçóâàííÿ çäîðîâ’ÿ ÷ëåí³â 
ðîäèíè, îö³íêà ðèçèêó ïîâòîðíèõ âèïàäê³â, âèçíà÷åííÿ ðèçèêó 
íàðîäæåííÿ õâîðèõ ä³òåé ³ç ìåòîþ îáðàííÿ õâîðèì ïðàâèëüíîãî 
ð³øåííÿ ñòîñîâíî íàùàäê³â, íàäàííÿ ïàö³ºíòó ³íôîðìàö³¿ 
ñòîñîâíî ä³àãíîçó, äîáðîçè÷ëèâå êîíñóëüòóâàííÿ ç âñ³õ ïèòàíü, 
êîìóí³êàö³ÿ ç ïàö³ºíòîì òà ÷ëåíàìè éîãî ðîäèíè ùîäî øàíñ³â 
ðåàá³ë³òàö³¿, âêëþ÷íî ç ìåäè÷íèìè, åêîíîì³÷íèìè, ñîö³àëüíèìè 
ïèòàííÿìè, ïñèõîëîã³÷íà ï³äòðèìêà ïàö³ºíòà òà äîïîìîãà ïðè 
âèð³øåíí³ ðåïðîäóêòèâíèõ ïðîáëåì. 

Äî ö³º¿ ïðîãðàìè âêëþ÷åíî: îáñòåæåííÿ ÷îëîâ³êà é æ³íêè 
ïåðåä ïëàíîâàíîþ âàã³òí³ñòþ, âèä³ëåííÿ ôàêòîð³â ðèçèêó äëÿ 
ãàìåòî- ³ åìáð³îãåíåçà, ïðåêîíöåïö³éí³ çàõîäè â³äïîâ³äíî äî ãåíî- 
³ ôåíîòèïó ðîäèíè. Öÿ òàêòèêà íå ò³ëüêè âèçíà÷àº ãåíåòè÷íèé 
ñòàòóñ äèòèíè, à òàêîæ äàº çìîãó âèÿâèòè íîñ³ÿ ïàòîëîã³÷íîãî 
ãåíà ó áàòüê³â òà ³íøèõ ðîäè÷³â.  

Íà ï³äñòàâ³ âèõ³äíèõ ïîëîæåíü ãåíåòèêè â äåÿêèõ øòàòàõ 
ÑØÀ ó 30-õ ðîêàõ áóëî ïðèéíÿòî çàêîí, â³äïîâ³äíî äî ÿêîãî, 
îñîáè, ïëàíóþ÷è øëþá, ìàþòü ïðîéòè ìåäè÷íå îáñòåæåííÿ çàäëÿ 
âñòàíîâëåííÿ çäàòíîñò³ ìàòè çäîðîâèõ íàùàäê³â. Òåæ, ó 
ñ³ìåéíîìó Êîäåêñ³ Óêðà¿íè, 2007 ð³ê, ïåðåäáà÷åíî òàêîæ 
íàäàííÿ â³äîìîñòåé ïðî ñòàí çäîðîâ’ÿ ïåðåä îäðóæåííÿì. 

Ó öüîìó çâ’ÿçêó, çàçíà÷èìî, ùî ä³ºâîþ ñêëàäîâîþ 
ïðåñèìòîìàòè÷íî¿ ä³àãíîñòèêè ãåíåòè÷íèõ õâîðîá º ïðåíàòàëüíå 
òåñòóâàííÿ. Â íàø ÷àñ äóæå åôåêòèâíèì çàñîáîì çíèæåííÿ 
÷àñòîòè ãåíåòè÷íèõ çàõâîðþâàíü º, â³äíîñíî, íîâèé çàñ³á 
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ïðåñèìïòîìàòè÷íîãî òåñòóâàííÿ – ïðå³ìïëàíòàö³éíèé ñêðèí³íã, 
ïîÿâà ÿêîãî îáóìîâëåíà ñòâîðåííÿì íîâ³òíüîãî íàïðÿìó à, ñàìå, 
äîïîì³æíèõ ðåïðîäóêòèâíèõ òåõíîëîã³é. Çàâäÿêè ìåòîäîëîã³¿ 
ñòâîðåííÿ åìáð³îíà â «ïðîá³ðö³» â ðóêè ãåíåòèê³â ïîòðàïëÿº 
îá’ºêò, ÿêèé ñïðîìîæíèé íàäàòè óí³êàëüíó ³íôîðìàö³þ ñàìå ïðî 
ñòàí çäîðîâ’ÿ ìàéáóòíüî¿ ëþäèíè. 

Ïðåíàòàëüíà ä³àãíîñòèêà º ä³ºâèì ñó÷àñíèì ³íñòðóìåíòîì 
âåäåííÿ âàã³òíîñò³ òà çàáåçïå÷åííÿ íàðîäæåííÿ çäîðîâî¿ äèòèíè. 
Öÿ ìåòîäîëîã³ÿ íàáóâàº çíà÷íîãî ïîøèðåííÿ çàâäÿêè ïðàêòè÷í³é 
çíà÷èìîñò³ â ñôåð³ íàäàííÿ ìåäè÷íèõ ïîñëóã. Ìåäèêî-ãåíåòè÷íå 
êîíñóëüòóâàííÿ ìàº íà ìåò³ ñàìå îáðàòè íàéá³ëüø îïòèìàëüíèé 
âàð³àíò íàðîäæåííÿ, ÿêèé áè çàáåçïå÷óâàâ ì³í³ìàëüíó 
ìîæëèâ³ñòü àáî íåìîæëèâ³ñòü íàðîäèòè õâîðó äèòèíó197.  

Ïîêàçàííÿìè äëÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî òåñòóâàííÿ òà 
êîíñóëüòóâàííÿ º: ìîíîãåíí³ çàõâîðþâàííÿ, ä³àãíîñòîâàí³ â 
ðîäèí³ ÷è ó áëèçüêèõ ðîäè÷³â; íàÿâí³ñòü Õ-ç÷åïëåíèõ 
çàõâîðþâàíü â ðîäèí³; ãåìîãëîá³íîïàò³¿ â ðîäèí³; ì³îïàò³ÿ 
Äþøåíà â ðîäèí³; âðîäæåí³ àíîìàë³¿ ìåòàáîë³çìó; â³äõèëåííÿ 
á³îõ³ì³÷íèõ ìàðêåð³â; íàÿâí³ñòü äâîõ ñïîíòàííèõ âèêèäí³â 
(àáîðò³â) íà ðàíí³õ òåðì³íàõ âàã³òíîñò³; ìåðòâîðîäæåííÿ; 
íåïë³ääÿ; íàÿâí³ñòü ó ðîäèí³ äèòèíè àáî ïëîäà ç õâîðîáîþ Äàóíà, 
³íøèìè õðîìîñîìíèìè àíîìàë³ÿìè, ç ìíîæèííèìè âàäàìè 
ðîçâèòêó; áàòüêè - ïðåäñòàâíèêè åòí³÷íî¿ ãðóïè ç âèñîêèì 
ðèçèêîì ïåâíèõ ãåíåòè÷íèõ çàõâîðþâàíü; â³ê ìàòåð³ ñòàðøå 35 
ðîê³â àáî 32 ðîêè ³ ñòàðøå äëÿ âàã³òíîñò³ äâ³éíåþ; àíîìàë³ÿ 
ðîçâèòêó ïëîäó, âñòàíîâëåíà ï³ä ÷àñ ïðîâåäåííÿ óëüòðàçâóêîâîãî 
äîñë³äæåííÿ; çàñòîñóâàííÿ ë³ê³â, ùî ìàþòü òåðàòîãåííèé âïëèâ 
íà ðàíí³õ òåðì³íàõ âàã³òíîñò³; ïåðåíåñåí³ â³ðóñí³ çàõâîðþâàííÿ 
(ãåïàòèò, êðàñíóõà, òîêñîïëàçìîç òîùî); îïðîì³íåííÿ äî çà÷àòòÿ. 

Ñïåöèô³÷íîþ ôîðìîþ ä³ÿëüíîñò³ ìåäèêî-ãåíåòè÷íî¿ 
êîíñóëüòàö³¿ º ¿¿ ó÷àñòü ó ïðîâåäåíí³ ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè 
äëÿ âèçíà÷åííÿ àíåóïëî¿ä³¿. Öÿ ìåòîäîëîã³ÿ ñòàëà ïîøèðåíèì 
ÿâèùåì â êðà¿íàõ ç íàëåæíèì ð³âíåì ìåäè÷íî¿ äîïîìîãè. 
Âàã³òíèì ïðîïîíóþòüñÿ òðàäèö³éí³ ñêðèí³íãîâ³ äîñë³äæåííÿ ç 
ìåòîþ îö³íêè ðèçèêó âàã³òíîñò³ ùîäî äåÿêèõ õðîìîñîìíèõ 
àíîìàë³é. Íà ñüîãîäí³, º äîñòàòíüî øèðîêèé âèá³ð òåñò³â äëÿ 
âàã³òíèõ, ñåðåä ÿêèõ, ó ïåðøó ÷åðãó, çàñòîñîâóþòü íå ³íâàçèâí³ 

                                                            
197 (American College of Medical Genetics and Genomics Statement, 2017). 
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ìåòîäè äîñë³äæåííÿ ïëîäà. Â ÿêîñò³ àëãîðèòìó âèçíà÷åííÿ 
òðèñîì³¿ 21 òà 18 ó âàã³òíèõ, ÿê³ì á³ëüø í³æ 36 ðîê³â, ïðîâîäÿòü 
äîñë³äæåííÿ á³îõ³ì³÷íèõ ìàðêåð³â: àëüôà-ÔÏ; íåêîíüþãîâàíîãî 
åñòð³îëà; â³ëüíîãî áåòà-ÕÃ, ïðîòå¿íó À, àñîö³éîâàíîãî ç 
âàã³òí³ñòþ, ó ïåðøîìó òðèìåñòð³ âàã³òíîñò³, ó êîìïëåêñ³ ç 
óëüòðàçâóêîâèì îáñòåæåííÿì198.  

Íà ï³äñòàâ³ îãëÿäó óçàãàëüíåíî¿ áàçè äàíèõ, ÿêà ïðèñâÿ÷åíà 
ïðîáëåìàòèö³ ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè, àâòîðè ïîñòàâèëè çà 
ìåòó âèçíà÷èòè òî÷í³ñòü òà ïîð³âíÿëüíó õàðàêòåðèñòèêó ìåòîä³â 
âèÿâëåííÿ ñèíäðîìó Äàóíà â àíòåíàòàëüíîìó ïåð³îä³ ç 
çàñòîñóâàííÿì ³íäèâ³äóàëüíèõ ìàðêåð³â àáî ¿õ êîìá³íàö³¿199. 
Õàðàêòåðèñòèêàìè äîñë³äæåííÿ áóëè íàñòóïí³ ïîêàçíèêè: 
÷óòëèâ³ñòü, àáî ÷àñòîòà âèÿâëåííÿ ïàòîëîã³¿, ùî 
õàðàêòåðèçóâàëàñü ÿê ïðîïîðö³ÿ ïëîä³â ³ç ñèíäðîìîì Äàóíà, ÿêà 
áóëà âèÿâëåíà äî ïîëîã³â, òà ñïåöèô³÷í³ñòü, ÿê ïðîïîðö³ÿ æ³íîê 
³ç íèçüêèì (íîðìàëüíèì) ðåçóëüòàòîì òåñòó, ÿê³ íàðîäèëè 
çäîðîâèõ ä³òåé. Àâòîðè öüîãî äîñë³äæåííÿ ïðîâåëè ïîøóê çà 
áàãàòüìà ³íôîðìàö³éíî-ìåòîäè÷íèìè ðåñóðñàìè200, 
ïðîàíàë³çóâàëè 56 äîñë³äæåíü, ÿê³ áóëè ïðåäñòàâëåí³ ó 68 
ïóáë³êàö³ÿõ òà âêëþ÷èëè 204759 âàã³òíîñòåé – ó òîìó ÷èñë³ 2113 
³ç ñèíäðîìîì Äàóíà. Íàäàíà îö³íêà ³ ñèñòåìíèé àíàë³ç 78 
êîìá³íàö³é òåñò³â, ñôîðìîâàíèõ ³ç 18 ð³çíèõ òåñò³â ³ç 
óðàõóâàííÿì â³êó âàã³òíî¿. Ç öüîãî, äîñë³äíèêè ä³éøëè âèñíîâêó 
ïðî òå, ùî íàéá³ëüø ³íôîðìàòèâíèìè âèÿâèëàñÿ êîìá³íàö³ÿ 
â³ëüíîãî áåòà-ÕÃ òà ïðîòå¿íó À, àñîö³éîâàíîãî ç âàã³òí³ñòþ ç 
óðàõóâàííÿì â³êó âàã³òíî¿, ó ïîð³âíÿíí³ ç âèêîðèñòàííÿì îäíîãî 
ïàðàìåòðà.  

Ç öüîãî, äëÿ âèÿâëåííÿ õðîìîñîìíèõ àíîìàë³é, ÿê ô³íàëüíèé 
òåñò, ïðîâîäèëè äîñë³äæåííÿ êàð³îòèïó. Òàêèì ÷èíîì, «çîëîòèì 
ñòàíäàðòîì» äëÿ ä³àãíîñòè÷íîãî òåñòóâàííÿ ó êîíòåêñò³ 
ãåíåòè÷íîãî ñêðèí³íãó âæå ïðîòÿãîì ï³âñòîë³òòÿ ââàæàºòüñÿ 
ïðîâåäåííÿ äîñë³äæåííÿ êàð³îòèïó, ùî, íàðàç³, º âèð³øàëüíèì 

                                                            
198 (Spencer K., 2014). 
199 (Alldred S. K., Takwoingi Y., Guo B. et al., 2015). 
200 MEDLINE (1980 – 2011 ðð.), Embase (1980 – 2011 ðð.), BIOSIS via EDINA (1985 

– 2011 ðð.), CINAHL via OVID (1982 – 2011 ðð.), The Database of Abstracts of 
Reviews of Effectiveness (The Cochrane Library 2011), MEDION (25 August 
2011), The Database of Systematic Reviews and Meta-Analyses in Laboratory 
Medicine (25 August, 2011), The National Research Register (Archived, 2007), 
Health Services Research Projects in Progress database (25 August 2011).  
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ÿê ðåôåðåíòíèé ïîêàçíèê ïðè íå³íâàçèâíîìó îáñòåæåíí³201. 
Çàïðîâàäæåííÿ ñó÷àñíèõ ìåòîä³â ãåíåòè÷íî¿ íå³íâàç³éíî¿ 
ä³àãíîñòèêè çàñíîâàíî íà äîñë³äæåíí³ ÄÍÊ êë³òèí ïëîäà, ÿê³ 
ïðèñóòí³ â êðîâ³ âàã³òíèõ. Öÿ ìåòîäèêà çàñòîñîâóºòüñÿ ç 2011 
ðîêó ³ º, â íàø ÷àñ, øèðîêî âèêîðèñòàíîþ ó ïðîâ³äíèõ êë³í³êàõ, 
ïî÷èíàþ÷è ç 10 òèæíÿ âàã³òíîñò³202. Öå äîñòàòíüî òî÷íèé òåñò 
çàäëÿ âèçíà÷åííÿ ñèíäðîìó Äàóíà (òðèñîì³¿ 21) ç âèñîêîþ 
÷óòëèâ³ñòþ (90,0%) òà ñïåöèô³÷í³ñòþ (99.5%), ÿê ïðè 
äîñë³äæåíí³ æ³íîê ³ç ãðóï ðèçèêó, òàê ³ â óçàãàëüíåí³é 
ïîïóëÿö³¿203. Ó ïîð³âíÿíí³ ç íå³íâàç³éíèìè ìåòîäèêàìè, òàêèìè 
ÿê á³îõ³ì³÷í³ ïîêàçíèêè êðîâ³ âàã³òíî¿ òà óëüòðàçâóêîâ³ ìàðêåðè 
ñèíäðîìó Äàóíà, äîñë³äæåííÿ ÄÍÊ êðîâ³ ïëîäà – º á³ëüø 
÷óòëèâèì ä³àãíîñòè÷íèì ïàðàìåòðîì, ùî çíèæóº ïîêàçàííÿ äëÿ 
ïðèçíà÷åííÿ ³íâàçèâíèõ äîñë³äæåíü204.  

Ó íàø ÷àñ, ïðåíàòàëüíèé ñêðèí³íã âêëþ÷àº çàñòîñóâàííÿ 
ì³êðî- ìàñèâ³â (microarray), ùî, íåçâàæàþ÷è íà ïåâíèé â³äñîòîê 
õèáíî-íåãàòèâíèõ ³ õèáíî-ïîçèòèâíèõ ðåçóëüòàò³â, íàäàº á³ëüø 
âàãîìó îá’ºêòèâíó ³íôîðìàö³þ, í³æ äîñë³äæåííÿ êàð³îòèïó ó 
êîìïëåêñ³ ç íå ³íâàçèâíèìè ìåòîäàìè äîñë³äæåííÿ. Ðàçîì ³ç òèì, 
äëÿ îòðèìàííÿ íàéá³ëüø â³ðîã³äíîãî ðåçóëüòàòó, ó ðàç³ 
âèÿâëåííÿ ï³äâèùåíîãî ðèçèêó, ðåêîìåíäóºòüñÿ äîäàòêîâå 
³íâàçèâíå äîñë³äæåííÿ çà äîïîìîãîþ àìí³îöåíòåçó, äîñë³äæåíü 
âîðñèíîê õîð³îíà òà ³íø³205.  

Òàêèì ÷èíîì, ïðåíàòàëüíå òåñòóâàííÿ äëÿ ñêðèí³íãó 
ãåíåòè÷íèõ õâîðîá ³ç çàñòîñóâàííÿì á³îõ³ì³÷íèõ òà 
³íñòðóìåíòàëüíèõ ìåòîäèê, à, ïðè íåîáõ³äíîñò³ ç ïîãëèáëåíèì 
âèâ÷åííÿì çà äîïîìîãîþ çàïðîâàäæåííÿ àìí³îöåíòåçó òà á³îïñ³¿ 
âîðñèíîê õîð³îíà â òåðì³í 14-20 òèæí³â âàã³òíîñò³, ïðîïîíóºòüñÿ 
æ³íêàì ï³ä ÷àñ âàã³òíîñò³. Òàêèì ïðèêëàäîì º ä³àãíîñòóâàííÿ ó 
æ³íîê, â³ê ÿêèõ ïîíàä 35 ðîê³â, ñèíäðîìó Äàóíà. Ó òàêîìó 
âèïàäêó àëüòåðíàòèâîþ ìîæå ñëóæèòè, â³äíîñíî íîâèé, 
ä³àãíîñòè÷íèé òåñò, çàñíîâàíèé íà äîñë³äæåíí³ ôåòàëüíî¿ ÄÍÊ, 

                                                            
201  (de Jong A., Dondorp W. J., Christine E. M. et al., 2010). 
202 (Minear M. A., Alessi S., Allyse M., 2015). 
203 (Gil M. M., Quezada M. S., Revello R. et al., 2015). 
204 (Warsof S. L., Larion S., Abuhamad A. Z., 2015; Tiller G. E., Kershberg H. B., 

Goff J. et al., 2015; Robson S. J., Hui L., 2015). 
205 (American College of Obstetricians and Gynecologists. Committee opinion no. 

640: cell-free DNA screening for fetal aneuploidy, 2015). 
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îòðèìàíî¿ ç êðîâ³ ìàòåð³206. Ñåêâåíóâàííÿ ãåíîìó åìáð³îíà íàäàº 
ìîæëèâ³ñòü ïðèñêîðåíîãî òà ³íôîðìàòèâíîãî ä³àãíîçó, òàêèì 
÷èíîì, â³äáóâàºòüñÿ â ãåíåòèö³ ïåðåêëþ÷åííÿ â ñòîðîíó 
ïðåâåíòèâíî¿ ìåäèöèíè, á³ëüø í³æ ë³êóâàëüíî¿, îñê³ëüêè, 
ñïàäêîâ³ õâîðîáè íå âèë³êîâóþòüñÿ207.  

Ñë³ä âêàçàòè ³ íà òå, ùî âèêîðèñòàííÿ íîâ³òí³õ ìåòîä³â 
ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè âèêëèêàº ïîÿâó áàãàòüîõ åòè÷íèõ 
ïèòàíü, ôîêóñ ÿêèõ ïîëÿãàº â íåîáõ³äíîñò³ ïðèçíà÷åííÿ 
äîñë³äæåííÿ åìáð³îíà àáî ïëîäà, çà ïåâíèõ îáñòàâèí, öå ïîâèííî 
áóòè íàïîëåãëèâî ðåêîìåíäîâàíî. Ë³êàð-ãåíåòèê, ðàçîì ³ç 
íåîáõ³äíèìè ëàáîðàòîðíî-ä³àãíîñòè÷íèìè ñëóæáàìè, ïîâèíåí 
äàòè îäíîçíà÷íó â³äïîâ³äü: ÷è ìàº îáñòåæóâàíèé îá’ºêò äåôåêò. 
Ìîðàëüíà â³äïîâ³äàëüí³ñòü ë³êàðÿ ³ éîãî ïîì³÷íèê³â, ó öüîìó 
âèïàäêó, ñêëàäàºòüñÿ â íåîáõ³äíîñò³ òî÷íî ïîñòàâèòè ä³àãíîç. 
Ìîëåêóëÿðíà ãåíåòèêà â³äêðèâàº øèðîê³ ïåðñïåêòèâè äëÿ 
ïðåíàòàëüíî¿ ³ ïðåìîðá³äíî¿ ä³àãíîñòèêè, àëå, ðàçîì ³ç òèì, 
ïðèâîäèòü äî ðÿäó ïñèõîëîã³÷íèõ ³ á³îåòè÷íèõ ïðîáëåì.  

Îäíàê, ìåòîäè äîðîäîâî¿ ä³àãíîñòèêè, ÿê³ äîçâîëÿþòü 
âèçíà÷èòè ãåíåòè÷íèé äåôåêò íà ðàíí³õ ñòàä³ÿõ 
âíóòð³øíüîóòðîáíîãî ðîçâèòêó, ìàþòü ïîäâ³éí³ íàñë³äêè. Âçÿòòÿ 
êðîâ³ äëÿ ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè íå â³äð³çíÿºòüñÿ â³ä 
ðóòèííîãî çàáîðó êðîâ³. Àëå, äåÿê³ ³íâàçèâí³ ìåòîäè ìîæóòü 
ÿâëÿòè çàãðîçó ö³ë³ñíîñò³ åìáð³îíà àáî ïëîäà, à òàêîæ ³ äëÿ éîãî 
æàòòÿ. Òàê, çîêðåìà, âñòàíîâëåíî, ùî ³ñíóº ðèçèê 
ðåïðîäóêòèâíèõ âòðàò, à ñàìå - ìèìîâ³ëüí³ àáîðòè íå óðàæåíî¿ 
äèòèíè ï³ä ÷àñ ïðîâåäåííÿ àìí³îöåíòåçó àáî îòðèìàííÿ âîðñèíîê 
õîð³îíà208. Ó ö³ëîìó, ðèçèêè ³íâàçèâíèõ ä³àãíîñòè÷íèõ ïðîöåäóð 
çíèæóºòüñÿ â îñòàíí³ ðîêè, âîíè äîñèòü íèçüê³, àëå ìàéáóòí³ì 
áàòüêàì ïîòð³áíî âèð³øóâàòè, ÷è äîö³ëüíî æ³íö³ ïðîâîäèòè 
³íâàçèâíå ïðåíàòàëüíå îáñòåæåííÿ ï³ñëÿ îòðèìàííÿ â ðåçóëüòàò³ 
íå ³íâàçèâíîãî ñêðèí³íãó êàòåãîð³¿ «âèñîêîãî ðèçèêó ïî 
òðèñîì³¿», íå âñ³ æ³íêè äàþòü çãîäó íà ïðîâåäåííÿ ³íâàçèâíèõ 
ïðîöåäóð. 

Ó íàóêîâ³é ðîáîò³, íàäðóêîâàí³é â æóðíàë³ «Óêðà¿íñüêèé 
ìåäè÷íèé ÷àñîïèñ», íàâåäåíî âèñòóï íà êîíôåðåíö³¿ ìåäè÷íîãî 

                                                            
206 (Kazemi M., Salehi M., Kheirollahi Í., 2016; American College of Medical 

Genetics and Genomics Statement, 2017). 
207 (Poli M., Girardi L., Fabiani M. et al., 2019). 
208 (Alldred S. K., Takwoingi Y., Guo B. et al., 2015). 
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äèðåêòîðà öåíòðó «Ìàòè òà äèòèíà» (ì. Êè¿â, Óêðà¿íà) 
Çåëåíñüêî¿ Ì., ÿêà íàãîëîøóº íà òàêîìó: «ïèòàííÿ ³íâàçèâíî¿ 
ä³àãíîñòèêè äëÿ ïàö³ºíò³â – öå ñêëàäíèé êðîê ³, íàâ³òü, âåëèêèé 
ñòðåñ. Øëÿõ äî âàã³òíîñò³ ó ïðàêòèö³ äîïîì³æíèõ 
ðåïðîäóêòèâíèõ òåõíîëîã³é òåðíèñòèé, òîæ, êîëè íàñòàº 
äîâãîî÷³êóâàíà âàã³òí³ñòü, à, ïîçàäó çàëèøèëèñÿ öèêëè 
ñòèìóëÿö³¿, íàêîïè÷åíî ïåâíó ê³ëüê³ñòü åìáð³îí³â òîùî, ³ ïîñòàº 
ïèòàííÿ ùîäî íåîáõ³äíîñò³ ïðîâåäåííÿ àìí³îöåíòåçó, ïðèéíÿòè 
òàêå ð³øåííÿ ïàö³ºíòàì âêðàé âàæêî. Îòæå, òðàïëÿþòüñÿ 
âèïàäêè, êîëè ïàö³ºíòè â³äìîâëÿþòüñÿ â³ä ö³º¿ ïðîöåäóðè. Íà 
æàëü, ïîò³ì öå ìàº íåãàòèâí³ íàñë³äêè. Îêð³ì ìåäè÷íèõ çíàíü ³ 
íàâè÷îê, ôàõ³âöþ íåîáõ³äíî âì³òè ïåðåêîíóâàòè ïàö³ºíò³â, êîëè 
öå íåîáõ³äíî»209. Òîæ, ïðèâåäåìî íèæ÷å îêðåì³ åòè÷í³ ïèòàííÿ, 
ÿê³ âèíèêàþòü íà âñ³õ åòàïàõ ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî 
êîíñóëüòóâàííÿ:  

õòî ³ ç ÿêîþ ìåòîþ ìàº ïðàâî ïðîâîäèòè ãåíåòè÷íå 
òåñòóâàííÿ ëþäåé? 

ÿê ïîâèííà çáåð³ãàòèñÿ é âèêîðèñòàòèñÿ îòðèìàíà 
³íôîðìàö³ÿ?  

Îñîáëèâî öå âàæëèâî ïðè ïðîâåäåíí³ ïðåíàòàëüíî¿ 
ä³àãíîñòèêè, àäæå, ñïåöèô³êà åòè÷íèõ ïðîáëåì ìåäè÷íî¿ 
ãåíåòèêè ïîëÿãàº ó òîìó, ùî ïðåäìåòîì ãåíåòè÷íî¿ ïðàêòèêè º 
òóðáîòà ïðî ùå íå íàðîäæåíó äèòèíó. Âèêîðèñòàííÿ òåõí³êè äëÿ 
âèçíà÷åííÿ ÄÍÊ ó ïåðèôåðè÷í³é êðîâ³ âàã³òíî¿ ç ìåòîþ 
ïðåíàòàëüíîãî ãåíåòè÷íîãî ä³àãíîçó, ðîçãëÿäàºòüñÿ ÿê êë³í³÷íà 
ðåàëüí³ñòü ñüîãîäåííÿ ³ ðóòèííà ìåòîäèêà àíàë³çó ñòàíó ïëîäà çà 
ïåâíèìè ïîêàçàííÿìè.  

Íåìàº ñóìí³â³â ³ ó òîìó, ùî ïðåíàòàëüíå òåñòóâàííÿ ïîâèííå 
ïðîâîäèòèñÿ ëèøå ï³ñëÿ îäåðæàííÿ ³íôîðìîâàíî¿ çãîäè â³ä 
îáñòåæóâàíîãî. Íåîáõ³äíà éîãî çãîäà ³ íà òå, ÿê áóäóòü 
âèêîðèñòàòèñÿ îòðèìàí³ â ðåçóëüòàò³ îáñòåæåííÿ äàí³, 
íåïðèïóñòèìà äèñêðèì³íàö³ÿ, çàñíîâàíà íà ãåíåòè÷íèõ 
õàðàêòåðèñòèêàõ ëþäèíè òîùî. Àäæå, øèðîêå âïðîâàäæåííÿ 
ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè â³äêðèâàº øëÿõ äî «ïðîô³ëàêòèêè» 
ãåíåòè÷íèõ çàõâîðþâàíü, îñê³ëüêè, ï³äâèùóþòüñÿ ê³ëüê³ñòü 
âèÿâëåíèõ ìàëüôîðìàö³é. 

                                                            
209 (Ñòàñåíêî Ò., 2017). 
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Ñåðåä åòè÷íèõ ïèòàíü ïðå³ìïëàíòàö³éíî¿ ä³àãíîñòèêè 
íåîáõ³äíî âèçíà÷èòè ³ òàê³ äèñêóñ³éí³ íàïðÿìè. Ïåðøå ïîëÿãàº, 
âçàãàë³, ó ñòâîðåíí³ åìáð³îíà çà äîïîìîãîþ ìåòîäèê 
åêñòðàêîïîðàëüíîãî çàïë³äíåííÿ. À, äðóãå – â äîñë³äæåíí³ öüîãî 
åìáð³îíà íîâ³òí³ìè ìåòîäèêàìè ç îö³íêîþ ãåíåòè÷íîãî ñòàòóñó ³, 
ó ïîäàëüøîìó, â çàëåæíîñò³ â³ä ðåçóëüòàò³â äîñë³äæåííÿ 
ïðîâåäåííÿ ñåëåêö³¿210.  

Ïðè ðîçãëÿä³ òà îáãîâîðåíí³ öèõ ïèòàíü âèíèêàþòü äåáàòè. 
Òàê, äåÿê³ ëþäè ñòàâëÿòüñÿ äî åìáð³îíà ÿê äî æèâîãî îá’ºêòà, 
ÿêèé, ó ìàéáóòíüîìó, ìîæóòü çíèùèòè, ùî âèêëèêàº ñóïðîòèâ 
ñòîñîâíî çàïðîâàäæåííÿ ìåòîä³â ðåïðîäóêòèâíî¿ ìåäèöèíè òà 
ïðåíàòàëüíîãî òåñòóâàííÿ. ²íø³ ââàæàþòü, ùî 
ïðå³ìïëàíòàö³éíèé åìáð³îí çàíàäòî ðóäèìåíòàðíèé äëÿ òîãî, 
ùîá ìàòè ïðàâà, ðàçîì ³ç òèì, çàñëóãîâóº ïîâàãó íà ö³é ñòàä³¿ ÿê 
íîâà îñîáà. Ç îãëÿäó íà òàêèé ïîãëÿä, ïðîâåäåííÿ 
ïðå³ìïëàíòàö³éíîãî ñêðèí³íãó º åòè÷íèì, òîìó ùî ìàº êîðèñí³ 
ö³ë³, òàê³ ÿê ïðîô³ëàêòèêà çàõâîðþâàíü ãåíåòè÷íîãî 
ïîõîäæåííÿ. Åòè÷íà îö³íêà öèõ ìåòîäèê ìîæå 
õàðàêòåðèçóâàòèñÿ ÿê ïîçèòèâíà, îñê³ëüêè, ñâîº÷àñíî âèÿâëåíà 
ïàòîëîã³ÿ ó åìáð³îíà211.  

Íåãàòèâíà îö³íêà ïðå³ìïëàíòàö³éíîãî òåñòóâàííÿ áàçóºòüñÿ 
íà âðàõóâàíí³ äåîíòîëîã³÷íèõ àñïåêò³â, ðèçèêàõ ñåëåêö³¿ 
åìáð³îí³â, à òèì ñàìèì, ³ ìàéáóòí³õ ä³òåé. Ïðèõèëüíèêè ö³º¿ 
òî÷êè çîðó íàïîëÿãàþòü íà òîìó, ùî ðåïðîäóêö³ÿ ëþäèíè – öå 
ïîäàðóíîê ³, áóäü ÿêà ôîðìà ñåëåêö³¿ åìáð³îíó ïðèçâåäå äî 
ìàí³ïóëÿö³é ³ç ëþäñüêîþ ³ñòîòîþ. Ó ðàç³ øèðîêîãî 
çàïðîâàäæåííÿ ïðåíàòàëüíîãî ñêðèí³íãó òà âèÿâëåííÿ ïàòîëîã³¿ 
³ñíóº çâ'ÿçîê ì³æ ðåçóëüòàòîì ïðåíàòàëüíîãî ä³àãíîçó ³ 
íåîáõ³äí³ñòþ àáîðòó212. 
                                                            
210 (Robertson J. A., 2003). 
211 (González-Melado F. J., Di Pietro M. L., 2011). 
212 ßêùî çâåðíóòèñÿ äî ³ñòîð³¿, òî ñë³ä çàóâàæèòè, ùî àáîðò, ³ç òî÷êè çîðó ðåë³ã³¿ 

òà ñóñï³ëüñòâà, áóâ ìîðàëüíî íå âèïðàâäàíèì. Â ñåðåäèí³ ÕÕ-ãî ñòîë³òòÿ 
çì³íþºòüñÿ ïîãëÿä íà àáîðò, ç’ÿâëÿºòüñÿ òåðì³í «àáîðò çà ìåäè÷íèìè 
ïîêàçàííÿìè». Ñåðåä ïðè÷èí, ùî çì³íèëè ñóñï³ëüíó äóìêó, âàæëèâå çíà÷åííÿ 
ìàëè: ðåôîðìóâàííÿ ìåäèöèíè âçàãàë³, ðîçâèòîê ìåäè÷íî¿ åòèêè, 
³ìïëåìåíòàö³ÿ ïðèíöèïó àâòîíîì³¿ ïàö³ºíòà. Ñë³ä âêàçàòè, ùî âàæëèâèìè 
ôàêòîðàìè âèïðàâäàííÿ àáîðòó áóëî ðåãëàìåíòàö³ÿ ïîêàçàíü äëÿ ïðîâåäåííÿ 
ñåëåêòèâíîãî àáîðòó, ÿê³ âèíèêàþòü ³ç ìåäè÷íèõ ïðè÷èí, îáóìîâëåíèõ åêñòðà- 
ãåí³òàëüíèìè ïðè÷èíàìè, à ñàìå ñîìàòè÷íà ïàòîëîã³ÿ æ³íêè, ùî ìîæå 
ïðèçâåñòè äî ïîã³ðøåííÿ ñòàíó àáî íàâ³òü ñìåðò³ âíàñë³äîê âàã³òíîñò³ àáî 
ïîëîã³â. 
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Îñîáëèâî ì³ñöå ó ïåðåë³êó ïîêàçàíü äî ñåëåêòèâíîãî àáîðòó 
íàáóâàþòü ìåäè÷í³ ïðè÷èíè, ÿê³ îáóìîâëåí³ ïîêàçàííÿìè, 
îòðèìàíèìè ïðè ãåíåòè÷íîìó ñêðèí³íãó. Ó öüîìó êîíòåêñò³ 
çíà÷íó ïåðåâàãó ìàþòü ìåòîäè ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè, 
îñê³ëüêè, âîíè íàäàþòü æ³íö³ ³íôîðìàö³þ ñòîñîâíî ñòàíó ïëîäà 
ó ð³çí³ òåðì³íè âàã³òíîñò³. Âàæëèâèì ôàêòîðîì ëåãàë³çàö³¿ 
àáîðòó ñòàëà ìåòîäîëîã³ÿ ïðå³ìïëàíòàö³éíî¿ ä³àãíîñòèêè òà 
îòðèìàí³ ðåçóëüòàòè, ùî â³äîáðàæàþòü ãåíåòè÷íó 
õàðàêòåðèñòèêó åìáð³îíà. Ç îãëÿäó íà ìîðàëüíèé òà ïðàâîâèé 
ñòàòóñ åìáð³îíà, öå ñóòòºâà äèëåìà, ÿêà áåðå ïî÷àòîê ùå ç äàâí³õ 
÷àñ³â ³ç çàëó÷åííÿì á³îëîã³÷íèõ, òåîëîã³÷íèõ, ô³ëîñîôñüêèõ, 
þðèäè÷íèõ àñïåêò³â. Ïðèðîäíè÷î-íàóêîâà àáî ô³ç³îëîã³÷íà 
ïîçèö³ÿ â³äð³çíÿºòüñÿ â³ä ðåë³ã³éíî¿ (ìåòàô³çè÷íî¿) – ñàìå ç 
ïîãëÿäó íà ïî÷àòîê ëþäñüêîãî æèòòÿ213.  

Ï³äêðåñëþºòüñÿ çíà÷åííÿ äåáàò³â ³ç ïð³îðèòåòîì ìîðàëüíèõ 
ñêëàäîâèõ, «ïî÷àòêîì æèòòÿ» íàä ìåòàô³çè÷íèìè ³ àáî 
òåîëîã³÷íèìè ïîãëÿäàìè. Ð³çí³ ô³ç³îëîã³÷í³ ï³äõîäè ìàþòü ºäèíó 
ñêëàäîâó, à ñàìå ïî÷àòîê ôóíêö³îíóâàííÿ ò³º¿ ÷è ³íøî¿ ñèñòåìè 
îðãàí³çìó – ñåðöåâî-ñóäèííî¿, äèõàëüíî¿, ìîçêîâî¿ ä³ÿëüíîñò³ òà 
³íøèõ. Äîïîâíåííÿ çíàíü åìáð³îëîã³¿ çì³íèëè ïîãëÿäè íà ñòàä³¿ 
ðîçâèòêó ëþäñüêîãî îðãàí³çìó â á³îëîã³÷íîìó ðîçóì³íí³. Ç òî÷êè 
çîðó ãåíåòèêè, æèòòÿ ëþäèíè ÿê á³îëîã³÷íîãî ³íäèâ³äóóìà 
ïî÷èíàºòüñÿ ç ìîìåíòó çëèòòÿ ÿäåð ÷îëîâ³÷î¿ òà æ³íî÷î¿ ñòàòåâèõ 
êë³òèí, óòâîðåííÿ ºäèíîãî ÿäðà, íàáóòòÿ ïîâíîãî íàáîðó ãåí³â 
ìàéáóòíüîãî îðãàí³çìó. Ðàçîì ³ç òèì, â³äñóòíÿ îäíîñòàéí³ñòü 
åòè÷íèõ ïîãëÿä³â íà ïî÷àòîê ëþäñüêîãî æèòòÿ ó ìîðàëüíèõ 
âçàºìèíàõ, ³ öå êðèòè÷íå ñòàâëåííÿ áóëî ïåðåíåñåíî íà 
ïðîâåäåííÿ àáîðòó, âçàãàë³214.  

Ñë³ä ïðèçíàòè, ùî ³ñíóþòü òàêîæ åòè÷í³ êîë³ç³¿ ïðè ðîçãëÿä³ 
ìîðàëüíîãî ñòàòóñó åìáð³îíà ÷è ðàííüîãî ïëîäà. Ó á³ëüøîñò³ 
öèâ³ë³çîâàíèõ êðà¿í, äîì³íóº òâåðäæåííÿ, ùî ìîðàëüíèé 
ïîòåíö³àë åìáð³îíà/ ïëîäà ïðîãðåñèâíî çá³ëüøóºòüñÿ ïî ì³ð³ 
ðîçâèòêó ïëîäà, òàê çâàíèé, ãðàäóàë³ñòè÷íèé ïîãëÿä.  

Ó çâ’ÿçêó ç öèì, ñó÷àñíà ìåòîäèêà ïðå³ìïëàíòàö³éíî¿ 
ä³àãíîñòèêè – äîñë³äæåííÿ ôåòàëüíèõ êë³òèí, îòðèìàíèõ ³ç êðîâ³ 
âàã³òíî¿ (cff DNA/RNA) º ðåàëüíèì øëÿõîì ïðèìèðåííÿ 
òåîðåòèê³â - á³îåòèê³â ³ç ãåíåòèêàìè, îñê³ëüêè, äîñë³äæåííÿ 
                                                            
213 (Êîâàëüîâà Î. Ì., Ë³ñîâèé Â. Ì., Àìáðîñîâà Ò. Ì. òà ³íø³, 2016; 99 – 101). 
214 (Gillon R., 2001). 
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ïðîâîäèòüñÿ ç 7-ãî òèæíÿ ãåñòàö³¿ (5 òèæäåíü ðîçâèòêó). À, 
ïî÷àòîê ìîçêîâî¿ ä³ÿëüíîñò³ – ïî÷èíàºòüñÿ ñàìå ç 6 òèæíÿ (40 
ä³á), 8 –ãî òèæíÿ ãåñòàö³¿215. Çà öèì òâåðäæåííÿì, ñåëåêòèâíèé 
àáîðò ìàº ñóòòºâå âèïðàâäàííÿ, òîìó ùî äåÿê³ ðåë³ã³¿ 
ðîçãëÿäàþòü «40ä³á» - ÿê âñåëåííÿ äóø³. Ãðàäóàë³ñòè÷íèé 
ïîãëÿä, òàêèì ÷èíîì, îïîñåðåäêîâàíî, íàäàº ïåðåâàãè ñàìå 
ãåíåòè÷íîìó äîñë³äæåííþ íà ðàíí³õ òåðì³íàõ âàã³òíîñò³, ùî, ó 
ðàç³ ïàòîëîã³¿ åìáð³îíà ³ íåîáõ³äíîñò³ ñåëåêòèâíîãî àáîðòó, 
ñïðèéìàºòüñÿ îñîáàìè ìåíø òðàâìàòè÷íî, ìàºìî íà óâàç³, ç 
ïñèõîëîã³÷íî¿ òà åìîö³éíî¿ òî÷îê çîðó. 

Çàïðîâàäæåííÿ ñó÷àñíèõ äîïîì³æíèõ ðåïðîäóêòèâíèõ 
òåõíîëîã³é òà «ñòâîðåííÿ» ëþäñüêî¿ ³ñòîòè, ïî÷èíàþ÷è â³ä 
åìáð³îíà äî ïîäàëüøîãî ðîçâèòêó ïëîäà, ìîæëèâîñò³ 
äîñë³äæåííÿ ¿¿ ãåíåòè÷íîãî ñòàòóñó, â³ä³ãðàëè âåëèêó ðîëü äëÿ 
ìîðàëüíîãî âèïðàâäàííÿ, òàê çâàíîãî, ñåëåêòèâíîãî àáîðòó. 
Îòæå, ïðè ïðîâåäåíí³ ãåíåòè÷íîãî ñêðèí³íãó, âèÿâëåííÿ 
íåâèë³êîâíîãî àáî òÿæêî âèë³êîâíîãî ãåíåòè÷íîãî çàõâîðþâàííÿ, 
íåð³äêî ñòàº ïðèâîäîì äî îá´ðóíòóâàííÿ òà äîö³ëüíîñò³ 
ïåðåðèâàííÿ ùå íåíàðîäæåíîãî æèòòÿ, âèíèêàº ñèòóàö³ÿ, êîëè 
æ³íö³ ïðîïîíóþòü ñåëåêòèâíèé àáîðò. Ó òàêîìó âèïàäêó, â 
ðîäèí³, íàé÷àñò³øå, ñòâîðþºòüñÿ ñêëàäíà ìîðàëüíî-ïñèõîëîã³÷íà 
àòìîñôåðà.  

Ó çâ’ÿçêó ç âïðîâàäæåííÿì ñó÷àñíèõ ñêðèí³íãîâèõ 
òåõíîëîã³é, àâòîðè ïóáë³êàö³¿ de Jong A., Maya I., van Lith J. M. 
ïðèâåðòàþòü óâàãó ñàìå äî åòè÷íèõ ïèòàíü, ÿê³ îáóìîâëåí³ òèì, 
ùî ñòîñîâíî ðåçóëüòàò³â äîñë³äæåííÿ êîíñóëüòàíò îêðåñëþº 
ìåäè÷í³ ïåðñïåêòèâè íàðîäæåííÿ õâîðî¿ äèòèíè, ðîáèòü àêöåíò 
íà òÿæêèõ íàñë³äêàõ âèÿâëåíî¿ ïàòîëîã³¿ ó ïëîäà, íàâ³òü, 
³íâàë³äíîñò³ òà ðåêîìåíäóº ñåëåêòèâíèé àáîðò ³ç ìåòîþ åë³ì³íàö³¿ 
óðàæåíîãî ïëîäà, ùî ñòâîðþº íå îäíîçíà÷íó åìîö³éíó ñèòóàö³þ 
â ðîäèí³216. Âêàçàíå óñêëàäíþº ïñèõîëîã³÷íó îáñòàíîâêó â ðîäèí³ 
òà âèìàãàº â³ä ë³êàðÿ òîíêîãî ìîðàëüíîãî ïîâîäæåííÿ â 
çãëàäæóâàíí³ âàæêî¿ îáñòàíîâêè.  

Òàê, çîêðåìà, ç òî÷êè çîðó íå äèðåêòèâíîãî êîíñóëüòóâàííÿ, 
æ³íêà ïîâèííà çðîáèòè çâàæåíèé âèá³ð ñòîñîâíîãî ñåëåêòèâíîãî 
àáîðòó. Áåçóìîâíî, ô³çè÷íî ³ ïñèõîëîã³÷íî, öå ìåíø äðàìàòè÷íî, 

                                                            
215  (de Jong  A., Dondorp W. J., de Die-Smulders C. et al., 2010). 
216 (de Jong A., Maya I., van Lith J. M., 2015). 
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ñàìå íà ðàíí³õ òåðì³íàõ âàã³òíîñò³217. Ñêëàäí³ ïèòàííÿ ñë³ä 
âèð³øóâàòè ³ ïðè âåäåíí³ áàãàòîïë³äíî¿ âàã³òíîñò³. Àäæå, ÿêùî 
ä³àãíîñòîâàíî ïàòîëîã³þ ó îäíîãî ïëîäà, à ³íøèé — çäîðîâèé, 
ïîñòàº âàæêèé âèá³ð: äàòè æèòòÿ îáîì ä³òÿì ÷è ïåðåðâàòè 
âàã³òí³ñòü, àäæå, â³äîìî, ùî ôåòîöèä ìîæå (ó á³ëüøîñò³ 
âèïàäêàõ) ïðèçâåñòè äî çàãèáåë³ ³ äðóãîãî ïëîäà218.  

Îäíèì ³ç ïðîáëåìíèõ ïèòàíü, ÿêå ï³äí³ìàºòüñÿ ó íàóêîâ³é 
ë³òåðàòóð³ ñòîñîâíî øèðîêîãî çàïðîâàäæåííÿ ñêðèí³íãîâèõ 
ìåòîä³â âèÿâëåííÿ òðèñîì³¿, º âèçíà÷åííÿ âïëèâó íîâî¿ 
ìåòîäîëîã³¿ íà çì³íè ê³ëüêîñò³ âàã³òíèõ, ÿê³ çâåðòàþòüñÿ äî 
ë³êàð³â-ãåíåòèê³â, åôåêòèâí³ñòü âñòàíîâëåííÿ ä³àãíîçó õâîðîáè 
Äàóíà â äîðîäîâîìó ïåð³îä³, ïîêàçàííÿ äî øòó÷íîãî çàê³í÷åííÿ 
âàã³òíîñò³ çã³äíî ðåçóëüòàò³â ïðåíàòàëüíîãî îáñòåæåííÿ, 
äèíàì³êà ïîêàçíèê³â íàðîäæåííÿ ä³òåé ç ö³ºþ ïàòîëîã³ºþ. Òàê, 
çîêðåìà, Hill M., Barrett A., Mahesh Choolani M. et al. ó 2017 ðîö³ 
ïðåäñòàâèëè àíàë³ç ïóáë³êàö³é, ÿê³ âèñâ³òëþâàëè 40 
ñïîñòåðåæåíü çàñòîñóâàííÿ íå ³íâàçèâíîãî ïðåíàòàëüíîãî 
òåñòóâàííÿ â êë³í³êàõ ÑØÀ, Àç³¿, ªâðîïè. ª ñâ³ä÷åííÿ, ó ö³ëîìó, 
ùî ê³ëüê³ñòü ïîäðóæí³õ ïàð, ÿê³ ïðîõîäÿòü ïðåíàòàëüíå 
òåñòóâàííÿ, çðîñòàº. 

Ïðîòå, íå çîâñ³ì çðîçóì³ëèì º òå, ÷è ä³éñíî æ³íêè, ó 
ìàéáóòíüîìó, çãîäí³ íà ïåðåðèâàííÿ âàã³òíîñò³ ï³ñëÿ îäåðæàííÿ 
ðåçóëüòàò³â îáñòåæåííÿ, íàâ³òü, ïðè âèÿâëåíí³ ó ïëîäà ñèíäðîìó 
Äàóíà. Ïîêàçíèêè ê³ëüêîñò³ ä³òåé, ÿê³ íàðîäèëèñü ç ñèíäðîìîì 
Äàóíà, çíà÷íî â³äð³çíÿþòüñÿ ó ð³çíèõ êðà¿íàõ ³, íàâ³òü, â ìåæàõ 
òåðèòîð³¿ îäí³º¿ êðà¿íè, ó çàëåæíîñò³ â³ä â³äíîøåííÿ äî 
ïðåíàòàëüíîãî òåñòóâàííÿ òà ñòàâëåííÿ äî ³íâàë³äíîñò³. Íà 
ð³øåííÿ ïåðåðèâàííÿ âàã³òíîñò³ âïëèâàþòü, çàçâè÷àé, ðåë³ã³éí³, 
ñîö³àëüí³ òà êóëüòóðí³ òðàäèö³¿. Âñòàíîâëåíî, ùî ÷àñòîòà 
ïåðåðèâàííÿ âàã³òíîñò³, ï³ñëÿ çàïðîâàäæåííÿ ïðåíàòàëüíîãî 
òåñòóâàííÿ, ó ð³çíèõ êðà¿íàõ íå çì³íèëàñü àáî çíèçèëàñü, ó 
ïîð³âíÿíí³ ç ïåð³îäîì äî ââåäåííÿ ìåòîäèê äîñë³äæåííÿ 
àíåóïëî¿ä³¿. Àâòîðè ïóáë³êàö³¿ ïðîïîíóþòü ïðîâîäèòè 
ìîí³òîðèíã ïîïóëÿö³¿ çàäëÿ îòðèìàííÿ á³ëüø äîñòîâ³ðíèõ äàíèõ. 

Ïðè öüîìó, º ðÿä ³ ³íøèõ ïðîáëåìíèõ ïèòàíü, çîêðåìà: 
ßê âèêîðèñòàòè ïðèíöèï «íå íàøêîäü» ó âèïàäêó 

çàñòîñóâàííÿ ñó÷àñíèõ ìåòîä³â ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè, ùî 
                                                            
217 (Clarke A. J., Wallegren-Pettersson C., 2019). 
218 (Ñòàñåíêî Ò., 2017). 
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äîçâîëÿþòü âñòàíîâèòè ïðîãíîç íàðîäæåííÿ äèòèíè ³ç 
õâîðîáîþ Äàóíà?  

ßê ³ êîìó, ó öüîìó âèïàäêó, ìè ïîâèíí³ «íå íàøêîäèòè»? 
Ìàòåð³: äîïîìîãòè ïîçáóòèñÿ â³ä õâîðî¿ äèòèíè äî ïîÿâè íà 
ñâ³ò ³ íàíåñòè ¿é, òèì ñàìèì, ñåðéîçíó ïñèõ³÷íó é ô³çè÷íó 
òðàâìó? Äèòèí³: çáåðåãòè æèòòÿ é ïðèðåêòè éîãî íà 
³ñíóâàííÿ ÿê ³íâàë³äà? 

Òîæ, òàêòèêà âåäåííÿ âàã³òíîñò³, ó âèïàäêó âèÿâëåííÿ ïëîäà 
ç âðîäæåíèìè âàäàìè ðîçâèòêó, º àêòóàëüíîþ ïðîáëåìîþ 
ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè. Íà ïðàâèëüí³ñòü îáðàíîãî ð³øåííÿ 
ïîâèíí³ âïëèâàòè: òåðì³í âàã³òíîñò³, ëîêàëüíèé, ñèñòåìíèé àáî 
ñèíäðîìàëüíèé õàðàêòåð âàäè, ìîæëèâ³ñòü íåîíàòàëüíî¿ 
êîðåêö³¿, ñòóï³íü âàæêîñò³ âèÿâëåíèõ çì³í.  

Çà ìàò³ð'þ, ÿê çà ºäèíèì îï³êóíîì íåíàðîäæåíî¿ äèòèíè, 
çàëèøàºòüñÿ òàêè ïðàâî ïðèéìàòè â³äïîâ³äíå ð³øåííÿ. À, 
çàâäàííÿ ñïåö³àë³ñò³â ìåäèêî-ãåíåòè÷íèõ êîíñóëüòàö³é ïîëÿãàº ó 
äîïîìîç³ ëþäÿì ³ç îáòÿæåíèì ãåíåòè÷íèì àíàìíåçîì àáî ç 
âèÿâëåíîþ ïàòîëîã³ºþ ïðè ïðåíàòàëüíîìó òåñòóâàíí³. Ïðîòå, 
ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ º, â³äíîñíî, íîâèì íàïðÿìîì ³ 
ïðàêòèêà éîãî º íå çîâñ³ì ñòàíäàðòèçîâàíîþ. Á³ëüø³ñòü 
ñïåö³àë³ñò³â, çàä³ÿíèõ ó ïðîöåñ ìåäèêî-ãåíåòè÷íî¿ êîíñóëüòàö³¿, 
çãîäí³ ç òèì, ùî êîíñóëüòàíò ïîâèíåí äîñÿãòè ðîçóì³ííÿ 
êîíñóëüòóþ÷èì îòðèìàíî¿ ìåäè÷íî¿ ³íôîðìàö³¿ òà ñîö³àëüíèõ 
íàñë³äê³â õâîðîáè ó òàê³é ì³ð³. ùîá çðîáèòè çâàæåíèé âèá³ð.  

Ñàìå öå – º ïåðøèì çàïèòàííÿì äî êîíñóëüòóþ÷îãî  
ïî-ïåðøå – ÷è âè çðîçóì³ëè äàí³ ïðî ðåçóëüòàòè 

îáñòåæåííÿ?  
ïî-äðóãå – ÷è âè äîâ³ðÿºòå ìåí³?  
Âðåøò³-ðåøò, ÷è çäàòåí êîíñóëüòóþ÷èé àíàë³çóâàòè ñèñòåìíî 

³íôîðìàö³þ, áàëàíñóþ÷è ì³æ ðèçèêîì òà êîðèñòþ, ì³æ ðèçèêîì 
³ éìîâ³ðí³ñòþ, íåîáõ³äíèìè äëÿ ïðèéíÿòòÿ àâòîíîìíîãî âèáîðó. 
ßêà çà ÿê³ñòþ ³ ê³ëüê³ñòþ ïîâèííà áóòè íåîáõ³äíà ³íôîðìàö³ÿ ó 
ðàç³ ïðåíàòàëüíîãî òåñòóâàííÿ?  

Íåîáõ³äíî äîíåñòè äî âàã³òíî¿ æ³íêè íå ëèøå õàðàêòåð 
ìåäè÷íîãî âòðó÷àííÿ, à òàêîæ êîìïåòåíòíî âèêëàñòè ðåçóëüòàòè 
äîñë³äæåííÿ ç ³íòåãðàëüíîþ îö³íêîþ ïîêàçàíü çàäëÿ 
ïåðåðèâàííÿ âàã³òíîñò³. Äîö³ëüíî îáãîâîðþâàòè ð³çí³ 
àëüòåðíàòèâí³ âàð³àíòè ñòîñîâíî ðåïðîäóêö³¿. Öå çàáåçïå÷èòü 
ìîæëèâ³ñòü âàã³òí³é òà ¿¿ ðîäèí³ çðîáèòè ãðàìîòíèé àâòîíîìíèé 
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ðåïðîäóêòèâíèé âèá³ð, îòðèìàòè, ó ðàç³ íåîáõ³äíîñò³, äîñòóï äî 
ìåäè÷íîãî òà ñîö³àëüíîãî çàáåçïå÷åííÿ, áóòè îá³çíàíèìè ç 
íîâèìè ë³êóâàëüíèìè òåõíîëîã³ÿìè, ÿê³ íàäàäóòü ¿ì çìîãó 
âèð³øåííÿ ïðîáëåì ñòîñîâíî çäîðîâ’ÿ òà ðåïðîäóêòèâíèõ 
ïåðñïåêòèâ ó ìàéáóòíüîìó äëÿ êîíêðåòíî¿ ïàðè.  

Îáìåæåíà ³íôîðìàö³ÿ àáî ¿¿ â³äñóòí³ñòü çâóæóº êîëî çàõîä³â, 
ùî ïðèíåñóòü áàæàí³é ðåïðîäóêòèâíèé åôåêò æ³íö³, à öå – 
çíåâàãà ñâî¿ìè ïðîôåñ³éíèìè îáîâ'ÿçêàìè. Ë³êàð-ãåíåòèê 
ïîâèíåí ïàì'ÿòàòè, ùî éîãî ðîëü íå çâîäèòüñÿ äî áàéäóæî¿ âèäà÷³ 
³íôîðìàö³¿. Âèíîñÿ÷è âåðäèêò, ë³êàð ïîâèíåí íå ëèøå íàäàâàòè 
³íôîðìàö³þ ïðî ñòàí âíóòð³øíüîóòðîáíîãî ïëîäà, àëå é, ó 
âèïàäêó íàÿâíîñò³ ãåíåòè÷íèõ âàä, äîïîìîãòè ðîäèí³ çðîáèòè 
ðåïðîäóêòèâíèé âèá³ð, ùî, ó ãëîáàëüíîìó ñåíñ³, çì³íþº 
ïîïóëÿö³éíó ñèòóàö³þ.  

Ïðèçíàºìî, ùî ó 1966 ðîö³ áóëî çðîáëåíî âàæëèâ³ êðîêè ó 
íàïðÿìêó åë³ì³íàö³¿ ãåíåòè÷íèõ õâîðîá çàâäÿêè âïðîâàäæåííþ 
ìåòîäîëîã³¿ âèçíà÷åííÿ õðîìîñîìíî¿ êîíñòèòóö³¿ ïëîäà ùå íà 
åòàï³ íàäõîäæåííÿ â ïîðîæíèí³ ìàòêè. Ó ïîäàëüøîìó, ö³ 
òåõíîëîã³¿ óäîñêîíàëþâàëèñÿ, ùî äàëî çìîãó çíèçèòè ÷àñòîòó 
ïîÿâè òÿæêèõ ãåíåòè÷íèõ çàõâîðþâàíü. Ïðîãðàìà ïðåíàòàëüíîãî 
ñêðèí³íãó äîçâîëèëà, çîêðåìà, ó Ñàðäèí³¿, çíèçèòè ïîøèðåí³ñòü 
áåòà- òàëàñåì³¿ ç 1 íà 250 íîâîíàðîäæåíèõ äî 1 íà 1200 
íîâîíàðîäæåíèõ. Òàêèì ÷èíîì, öÿ ïðîãðàìà çàïîá³ãëà ïîÿâ³ 
90,0% âèïàäê³â òàêî¿ ïàòîëîã³¿. Âñòàíîâëåíî àíàëîã³÷íó 
òåíäåíö³þ ³ äî çíèæåííÿ ÷àñòîòè õâîðîáè Òàÿ-Ñàêñà, ì’ÿçîâî¿ 
äèñòðîô³¿ ïðè çàñòîñóâàíí³ äîðîäîâîãî ñêðèí³íãó. Ïðåíàòàëüíå 
òåñòóâàííÿ çàñâ³ä÷èëî ³ ï³äòâåðäèëî åôåêòèâíó ä³àãíîñòè÷íó 
ñïðîìîæí³ñòü âèçíà÷åííÿ ìóêîïîë³ñàõàð³äîçó ó æ³íîê â 
äîðîäîâèé ïåð³îä, ùî ïðèçâåëî äî ïåðåðèâàííÿ âàã³òíîñò³ ïðè 
âèÿâëåíí³ äâîõ ïàòîãåííèõ âàð³àíò³â ãåí³â ó ïëîäà. Òàêèì ÷èíîì, 
ïðåíàòàëüíå òåñòóâàííÿ ñóòòºâî çíèæóº ðèçèê íàðîäæåííÿ 
óðàæåíèõ ìóêîïîë³ñàõàð³äîçîì ä³òåé219.  

Ðàçîì ³ç òèì, íåîáõ³äíî çâåðíóòè óâàãó íà òå, ùî ³ñíóº 
êîíñîë³äàö³ÿ ëþäåé, ÿê³ ðîçãëÿäàþòü äîñÿãíåííÿ äîïîì³æíèõ 
ðåïðîäóêòèâíèõ òåõíîëîã³é, ïðåíàòàëüíîãî òåñòóâàííÿ ç 
êðèòè÷íèõ ïîçèö³é ³ç ì³ðêóâàíü íåãàòèâíî¿ ºâãåí³êè220. Ñë³ä 
                                                            
219 (Kessels S. J. M., Carter D., Ellery B. et al., 2020). 
220 Òåðì³í «ºâãåí³êà» ïîõîäèòü â³ä ãðåöüêèõ ñë³â  (äîáðå) ³ γένο (ð³ä), ìàº 

øèðîêå êîëî ðîçóì³ííÿ òà ³íòåðïðåòàö³¿. Åòèìîëîã³÷íî ºâãåí³êà îçíà÷àº «äîáðå 
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çàçíà÷èòè, øî ñó÷àñí³ ìåòîäèêè ïðåíàòàëüíîãî ñêðèí³íãó 
âêëþ÷àþòü â ñåáå åëåìåíòè ºâãåí³êè, ùî çíàéøëî ï³äòâåðäæåííÿ 
âèáîðîì ãåíåòè÷íî¿ ïàòîëîã³¿, ÿêà ï³äëÿãàº âèÿâëåííþ. Çîêðåìà, 
ó ÑØÀ íå ìàº âñòàíîâëåíîãî ëåãàëüíîãî ðåãëàìåíòó, ùî äèêòóº 
âèìîãè àáî îáìåæåííÿ ñòîñîâíî ïðåíàòàëüíîãî òåñòóâàííÿ àáî 
êë³í³÷íî¿ ïðàêòèêè, ÿêèì ÷èíîì ìåäè÷í³ ïðîôåñ³îíàëè 
ïðîïîíóþòü, ïîÿñíþþòü ãåíåòè÷í³ ïîðóøåííÿ221. Â 
ïðîòèëåæí³ñòü òàê³é ïîçèö³¿, â Êîðå¿ çàêîíè ç á³îåòèêè ³ çàêîíè 
ñòîñîâíî çäîðîâ’ÿ ìàòåð³ òà äèòèíè ðåêîìåíäóþòü ïðîâîäèòè 
ïðåíàòàëüí³ òåñòè òà ïðå³ìïëàíòàö³éí³ äîñë³äæåííÿ ëèøå äëÿ 
ïåâíî¿ ãðóïè çàõâîðþâàíü, íàïðèêëàä, äëÿ ì’ÿçîâî¿ äèñòðîô³¿ 
Äþøåíà, à äëÿ õâîðîáè Â³ëüñîíà íå äîçâîëÿºòüñÿ, ùî çíàõîäèòü 
ïîÿñíåííÿ â ïëîùèí³ ºâãåí³êè222.  

Îäíàê, àâòîðè ââàæàþòü, ùî ãåíåòè÷íå òåñòóâàííÿ â åðó 
ñåêâåíóâàííÿ, ìàº ðîçãëÿäàòèñÿ â³äïîâ³äíî äî ð³çíîìàí³òíîñò³ 
ïîïóëÿö³¿, îñê³ëüêè, íàì, âçàãàë³, íå â³äîìî, ÿêèé ãåíîì ³ñíóâàâ 
ðàí³øå òà çàáåçïå÷óâàâ âèæèâàííÿ ó ïåâíîìó ñåðåäîâèù³. Òàê, 
Sparrow R. ³äåíòèô³êóº â ÿêîñò³ íåñïðàâåäëèâîãî êîìïðîì³ñó, 
ï³äòðèìêó ëèøå îêðåìî¿ îñîáè äëÿ áëàãà ãåíåòè÷íîãî 
ð³çíîìàí³òòÿ223. À, ó ö³ëîìó, ñóñï³ëüñòâî ìàº ïðèéòè äî çãîäè ³ 
âèð³øóâàòè, ÿê ï³äòðèìóâàòè òà çàõèùàòè ëþäåé ³ç ãåíåòè÷íèìè 
õâîðîáàìè. 

Çàçíà÷èìî ³ òàêå, ó ïðàö³ â÷åíèõ ³ç Êîëóìá³¿, äå ðîçãëÿäàëèñü 
äèñêóñ³éí³ ïèòàííÿ ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ224. Äëÿ 

                                                            
íàðîäæåíèé». Òåðì³í çàïðîïîíóâàâ â 1883 ðîö³ àíãë³éñüêèé àíòðîïîëîã ³ 
ïñèõîëîã Ô. ¥àëüòîí, ùî ñòàëî ï³ä´ðóíòÿì ñòâîðåííÿ â÷åííÿ ïðî ºâãåí³êó ÿê 
íàïðÿìó ãåíåòèêó, ñïðÿìîâàíîãî íà ïîë³ïøåííÿ ô³çè÷íèõ òà ³íòåëåêòóàëüíèõ 
ÿêîñòåé ëþäèíè òà âèêëþ÷åííþ øê³äëèâèõ çà äîïîìîãîþ âïëèâó íà 
ðåïðîäóêòèâí³ ïðîöåñè. Â ïîäàëüøîìó â³äáóëàñÿ äèñêðåäèòàö³ÿ ïîëîæåíü 
ºâãåí³êè, ó çâ’ÿçêó ç çàïðîâàäæåííÿì íàöèñòàìè ³äåé î÷èùåííÿ íàö³é ³ 
çíèùåííÿì, íà öüîìó ï³ä´ðóíò³, âåëèêî¿ ê³ëüêîñò³ ëþäåé. Öþ òåíäåíö³þ ìîæå 
ïðîñë³äèòè â âèñëîâàõ äåÿêèõ â÷åíèõ, ÿê³ âèìàãàþòü, ùîá â ñóñï³ëüñòâ³ 
íåîáõ³äíî íàäàâàòè ïåðåâàãó ä³òÿì ç íîðìàëüíèì ãåíîòèïîì, ïîêðàùóâàòè 
ãåíîôîíä ç çàëó÷åííÿì íîâ³òí³õ ìåòîäèê ãåííî¿ ³íæåíåð³¿, ðåäàãóâàííÿ ãåíîìó, 
êîðåêö³¿ ãåííèõ àíîìàë³é çà äîïîìîãîþ ãåííî¿ òåðàï³¿ òà ³íøå, à îñîáè ç 
³íâàë³äí³ñòþ ïîâèíí³ âèêëþ÷àòèñÿ ³ç ïîâñÿêäåííîãî æèòòÿ íà ï³äñòàâ³ 
âèÿâëåííÿ ïàòîëîã³é çà äîïîìîãîþ ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè òà ñêðèí³íãó. 

221 (Pergament D., Ilijic K., 2014). 
222 (Yang, M., Kim J-W., 2018). 
223 (Sparrow R., 2015). 
224 (Bernal R. M. L., Bejarano, R. J., 2018). Ñòàòòÿ íàäðóêîâàíà ó 2018 ðîö³ òà 

íîñèòü ðèòîðè÷íó íàçâó – «×è º ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ ôîðìîþ 
ºâãåí³êè?»).  
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îòðèìàííÿ â³äïîâ³ä³ íà ïðîáëåìíå ïèòàííÿ, àâòîðè ïðîâåëè 
àíàë³ç íàóêîâèõ ïðàöü, â ÿêèõ ðîçãëÿäàëèñü ïðîáëåìè á³îåòèêè, 
ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè, ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ ³ ºâãåí³êè, 
â³äïîâ³äíî, äî òåðì³íîëîã³÷íèõ âèçíà÷åíü MeSHDeCS. Äî 
êîíöåïòóàëüíî-àíàë³òè÷íîãî ðîçãëÿäó âêëþ÷åíî 470 ñòàòåé, ³ç 
íèõ – 59 âèçíà÷åíî ÿê òàê³, ùî â³äïîâ³äàþòü êðèòåð³ÿì ³ 
ðîçì³ùåí³ ç 1990 ïî 2017 ðîêè â áàçàõ Pubmed, Ebsco, 
Sciencedirect/Scielo, Social Science Journal, Wiley Online library. 
Íà ï³äñòàâ³ ðîçãëÿäó åòè÷íèõ ïèòàíü ïðåêîíöåïö³éíîãî, 
ïðå³ìïëàíò³ö³éíîãî, ïðåíàòàëüíîãî, ïîñòíàòàëüíîãî 
êîíñóëüòóâàííÿ, ÿê³ ðîçì³ùåí³ ó ïóáë³êàö³ÿõ, àâòîðè 
äîñë³äæåííÿ ä³éøëè âèñíîâêó ïðî òå, ùî, â íàø ÷àñ, ºâãåí³êà 
ìîæå ðîçãëÿäàòèñü ³ç ð³çíèõ ïîçèö³é. Ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ 
âêëþ÷àº ºâãåí³êó, ÿê êîìïîíåíò ìåäè÷íî¿ ïðàêòèêè, á³ëüø òîãî, 
³íòåðåñè ñóñï³ëüñòâà, ïî â³äíîøåííþ äî ïîë³òèêè ìåäèöèíè, 
ìîæóòü âïëèâàòè íà àâòîíîì³þ ³íäèâ³äóóì³â. ²ìïëåìåíòàö³þ 
ãåíåòè÷íî¿ ñåëåêö³¿ îñ³á ó íàïðÿìêó ïîêðàùàííÿ çäîðîâ’ÿ 
ïîïóëÿö³¿ îêðåì³ â÷åí³ ðîçãëÿäàþòü ÿê ïîçèòèâíó ºâãåí³êó. 
Á³ëüø³ñòü äîñë³äíèê³â ââàæàº, ùî íå ìîæíà äàâàòè ïîäðóæí³ì 
ïàðàì ðàäè ùîäî íàðîäæåííÿ ä³òåé, íàâ³òü, ÿêùî ðåçóëüòàòîì 
ïðèéíÿòîãî íèìè ð³øåííÿ ìîæå ñòàòè çá³ëüøåííÿ ãåíåòè÷íîãî 
âàíòàæó ïîïóëÿö³¿. ¯õíº ð³øåííÿ íå ïîâèííå çàëåæàòè â³ä 
ìîæëèâèõ øê³äëèâèõ íàñë³äê³â äëÿ ãåíîôîíäó ïîïóëÿö³¿. 

Â³äïîâ³äíî äî ðåêîìåíäàö³é òà ïðîïîçèö³é Ðàäè 
ªâðîïåéñüêîãî êîì³òåòó ì³í³ñòð³â (Council of Europe Committee of 
Ministers recommendation) âèçíàíî îá’ºêòèâíèì íàñòóïí³ 
òâåðäæåííÿ: ïðåíàòàëüíèé ãåíåòè÷íèé ñêðèí³íã, ïðåíàòàëüíèé 
ãåíåòè÷íèé ä³àãíîç òà, ïîâ’ÿçàíå ç öèì, ãåíåòè÷íå 
êîíñóëüòóâàííÿ ìàº áóòè íå äèðåêòèâíèì. Ðàçîì ³ç òèì, 
êîíñóëüòàíò íå çîáîâ’ÿçàíèé ïåðåêëàäàòè ð³øåííÿ ïðîáëåìè íà 
êîíñóëüòóþ÷îãî. Òîìó, ìîæå ³íôîðìóâàòè òà äàâàòè ïîðàäè, ç 
îãëÿäó íà äîðå÷í³ ôàêòè òà âèá³ð. Ïðè öüîìó, ñë³ä çàîõî÷óâàòè 
ïîäðóææÿ äî ó÷àñò³ áåçïîñåðåäíüî ó êîíñóëüòàòèâíîìó ïðîöåñ³.  

Ïîðÿä ³ç öèì, çàçíà÷åíî, ùî ïðåíàòàëüíèé ãåíåòè÷íèé 
ñêðèí³íã òà ïðåíàòàëüíèé ä³àãíîç ìàþòü ì³ñöå ëèøå ïðè â³ëüí³é 
òà äîáðîâ³ëüí³é ³íôîðìîâàí³é çãîä³ îñîáè, ÿêà öüîãî ïîòðåáóº. 
²íôîðìàö³ÿ, îòðèìàíà ï³ä ÷àñ êîíñóëüòóâàííÿ òà, ïîïåðåäíüî, 
ïðîâåäåíîãî ïðåíàòàëüíîãî ãåíåòè÷íîãî ñêðèí³íãó ³ 
ïðåíàòàëüíîãî ä³àãíîçó, ìàº áóòè àäàïòîâàíà äî îáñòàâèí 
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ïàö³ºíòà ³ äîñòàòíÿ äëÿ äîñÿãíåííÿ ðîçóì³ííÿ ³ ïðèéíÿòòÿ 
ïîâí³ñòþ ³íôîðìîâàíî¿ çãîäè. Â³äòàê, ³íôîðìàö³ÿ ïîâèííà 
âêëþ÷àòè ìåòó òåñòóâàííÿ, ðåçóëüòàòè îáñòåæåííÿ, çîêðåìà 
îòðèìàí³ ðèçèêè. Ìàº áóòè óáåçïå÷åíî çàõèñò ïðàâ ïàö³ºíò³â: 
ñâîáîäà âèáîðó ó âñ³õ ãàëóçÿõ, ùî ñòîñóþòüñÿ ãåíåòèêè. ², â³äòàê, 
ñàìå æ³íêà º ô³íàëüíèì ó÷àñíèêîì ïðîöåñó ðåïðîäóêòèâíî¿ 
³íôîðìîâàíî¿ çãîäè (autonomy – àâòîíîì³ÿ). Ïîðÿä ³ç öèì, 
íàãàëüíèìè º íàñòóïí³ ðåêîìåíäàö³¿ Ðàäè: íåîáõ³äíà äîáðîâ³ëüíà 
çãîäà ïàö³ºíòà (autonomy – àâòîíîì³ÿ); øàíóâàííÿ ³íòåëåêòó 
ëþäèíè, íåçàëåæíî â³ä éîãî çíàíü (autonomy – àâòîíîì³ÿ); 
âèêîðèñòàííÿ òàêîãî ñòèëþ ìîâè, ÿêà íå îáðàæàº ã³äí³ñòü 
ëþäèíè (autonomy – àâòîíîì³ÿ); ñï³ëüíà êîîïåðàö³ÿ ì³æ 
ïàö³ºíòîì ³ ïàðòíåðñüêèìè îðãàí³çàö³ÿìè, ÿêùî òàê³ îðãàí³çàö³¿ 
³ñíóþòü (autonomy – àâòîíîì³ÿ); ïîïåðåäæåííÿ äèñêðèì³íàö³¿ 
ïàö³ºíòà ðîáîòîäàâöÿìè, ñòðàõîâèìè êàìïàí³ÿìè, çàñíîâàíî¿ íà 
ãåíåòè÷í³é ³íôîðìàö³¿ (non-maleficencå – íå íàäàííÿ øêîäè); 
óòðèìàííÿ â³ä ïðîâåäåííÿ ãåíåòè÷íèõ òåñò³â íå çà ìåäè÷íèì 
ïîêàçàííÿì (non-maleficence – íå íàäàííÿ øêîäè); íàâ÷àííÿ 
îñíîâàì ãåíåòèêè äåðæàâíèõ, ìåäè÷íèõ òà ³íøèõ ïðîôåñ³îíàë³â 
(beneficence- îòðèìàííÿ äîáðà); êîðåêòíèé ðîçïîä³ë ðåñóðñ³â 
ñåðåä òèõ, õòî á³ëüøå âñüîãî öüîãî ïîòðåáóº (justice – 
ñïðàâåäëèâ³ñòü); áóäü ÿêà ïðèâàòíà ³íôîðìàö³ÿ ñòîñîâíî 
ïðåíàòàëüíîãî ãåíåòè÷íîãî ñêðèí³íãó òà ïðåíàòàëüíîãî ä³àãíîçó 
ï³äëÿãàº ñóâîð³é êîíô³äåíö³éíîñò³.  

Îñîáëèâó óâàãó ïðèâåðòàþòü ãåíåòè÷í³ çàõâîðþâàííÿ ç 
ïî÷àòêîì êë³í³÷íî¿ ìàí³ôåñòàö³¿ â äîðîñëîìó â³ö³, äî ÿêèõ 
â³äíîñÿòü íåéðîäåãåíåðàòèâíó ïàòîëîã³þ. Ï³ñëÿ â³äêðèòòÿ 
ìóòàö³¿ ñïåöèô³÷íîãî ãåíó, ùî â³äïîâ³äàº çà õâîðîáó 
Ãåíò³íãòíîíà, Ñâ³òîâîþ àñîö³àö³ºþ íåâðîëîã³â òà Ì³æíàðîäíîþ 
àñîö³àö³ºþ âèâ÷åííÿ õâîðîáè Ãåíò³íãòîíà ó 1994 ðîö³ áóëî âèäàíî 
ðåêîìåíäàö³¿ ùîäî çàïðîâàäæåííÿ òåñò³â çàäëÿ ïðîô³ëàêòèêè íå 
ëèøå õâîðîáè Ãåíò³íãòîíà, àëå é ³íøèõ íåéðîäåãåíåðàòèâíèõ 
çàõâîðþâàíü ³ç â³äñòðî÷åíèì ïî÷àòêîì, íàïðèêëàä, òàêèõ ÿê 
ñï³íî-öåðåáðàëüíà àòàêñ³ÿ òà äåìåíö³ÿ225. Ïîÿâà òàêèõ 
                                                            
225 (International Huntington Association (IHA) and the World Federation of 

Neurology (WFN) Research Group on Huntington's Chorea. Guidelines for the 
molecular genetics predictive test in Huntington's disease. 1994; International 
Huntington Association (IHA) and the World Federation of Neurology (WFN) 
Research Group on Huntington's Chorea. Guidelines for the molecular genetics 
predictive test in Huntington's disease, 1994; International Huntington 
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ðåêîìåíäàö³é ñòâîðèëà ´ðóíòîâíó îñíîâó çàäëÿ íàëåæíî¿ 
êë³í³÷íî¿ ïðàêòèêè ïîïåðåäæåííÿ õâîðîá ³ç ãåíåòè÷íîþ 
ñõèëüí³ñòþ, íàïðèêëàä, îíêîëîã³÷íà ïàòîëîã³ÿ òà ³íø³, ÿê³ 
õàðàêòåðèçóþòüñÿ âèíèêíåííÿì ñàìå ó ñòàðøèõ â³êîâèõ ãðóïàõ.  

Òàê³ ðåêîìåíäàö³¿ äëÿ õâîðîáè Ãåíò³íãòîíà áóëè ïðîäîâæåí³ 
â íàñòóïíèõ íàóêîâèõ âèäàííÿõ, â ÿêèõ ðîçãëÿäàþòüñÿ åòè÷í³ 
ïèòàííÿ ùîäî ôîðìóâàííÿ ðåïðîäóêòèâíîãî âèáîðó ïàö³ºíòàìè, 
ÿê³ ïðè ïðîâåäåíí³ ïðåíàòàëüíîãî òåñòóâàííÿ áóëè â³äíåñåí³ äî 
ãðóïè âèñîêîãî ðèçèêó ñòîñîâíî õâîðîáè Ãåíò³íãòîãà226. Òîæ, 
ïðå³ìïëàíòàö³éíà ä³àãíîñòèêà òà ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ 
ñòîñîâíî õâîðîáè Ãåíò³íãòîíà ï³äí³ìàº áåçë³÷ ìîðàëüíèõ ïèòàíü 
³ç áîêó ïîòåíö³éíèõ áàòüê³â, ïðîôåñ³îíàë³â òà ñóñï³ëüñòâà, ùî 
ïîòðåáóº, â³äïîâ³äíî, ïîäàëüøîãî âèð³øåííÿ â êîíòåêñò³ ñåëåêö³¿ 
åìáð³îíà227.  

Ïîòðåáóþòü, òàêîæ ÷³òêî¿ â³äïîâ³ä³ òà ðîçâ’ÿçàííÿ ³ òàê³ 
ïðîáëåìè: 

÷è âèïðàâäàíà ïðîöåäóðà ïåðåðèâàííÿ âàã³òíîñò³ ó âèïàäêó 
íàÿâíîñò³ åìáð³îíà, ÿêèé ìàº ìóòàö³þ, ùî ïðèçâåäå äî õâîðîáè ç 
êë³í³÷íèìè ïðîÿâàìè ó ï³çíüîìó â³ö³. Àäæå, ³ñíóº êðèòè÷íèé 
ïîãëÿä äåÿêèõ ôàõ³âö³â ñòîñîâíî ãåíåòè÷íèõ õâîðîá ³ç 
â³äñòðî÷åíèì ïî÷àòêîì çàõâîðþâàííÿ òà íå åòè÷í³ñòü ñòàâëåííÿ 
çàïèòàííÿ ùîäî ðåïðîäóêòèâíîãî âèáîðó ïåðåä áàòüêàìè228.  

Òîæ, ïåðåä äîñë³äíèêàìè, ó òàêîìó âèïàäêó, ïîñòàþòü 
äèñêóñ³éí³ çàïèòàííÿ, çîêðåìà, ùîäî íàñòóïíîãî: ó ÷îìó ïîëÿãàº 
â³äïîâ³äàëüí³ñòü êîíñóëüòàíòà; ÿê³ ïðîáëåìè âèíèêàþòü ÿê ó 
ïàö³ºíòà, òàê ³ ó ë³êàðÿ; ÿêèì ÷èíîì êîíñóëüòàíò ïîâèíåí 
ñï³âñòàâèòè ïðåíàòàëüíå òåñòóâàííÿ ç ïðåñèìïòîìàòè÷íèì 
òåñòóâàííÿì; ÿê³ ïîðàäè äîö³ëüíî íàäàâàòè ïðàêòè÷íèì ë³êàðÿì 
ïðè ñï³âïðàö³ ç íàñåëåííÿì òà îñîáàìè ç ðèçèêîì õâîðîáè 
Ãåíãèíòîíà. 

Ç öüîãî, àâòîðè äîñë³äæåííÿ ïðîàíàë³çóâàëè ³íòåðâ’þ 50 
êîíñóëüòàíò³â, ÿê³ ñïåö³àë³çóâàëèñÿ íà âèçíà÷åíí³ ðèçèêó 
õâîðîáè Ãåíò³íãòîíà229. Ó÷àñíèêè äîñë³äæåííÿ ³äåíòèô³êóâàëè 

                                                            
Association (IHA) and the World Federation of Neurology (WFN) Research Group 
on Huntington's Chorea. Guidelines for the molecular genetics predictive test in 
Huntington's disease, 1994).  

226 (MacLeod et al., 2012). 
227 (Chen H. F., Chen S. U., Ma G. C. et al., 2018). 
228 (Hines K. A., Veach P. M., LeRoy B. S., 2010). 
229 (de Die-Smulders C. E., de Wert G. M., Liebaers I. et al., 2013). 
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ñâîº ïåðâèííå çàâäàííÿ, ÿê ³íôîðìàö³éíèé ñóïðîâ³ä ïàö³ºíò³â, 
ìåíøå óâàãè ïðèä³ëÿëè ïñèõîëîã³÷í³é ï³äòðèìö³ òà ôîðìóâàíí³ 
ðåïðîäóêòèâíîãî ð³øåííÿ. Íàéá³ëüø àêòóàëüíèì åòè÷íèì 
ïèòàííÿì áóëî – äîö³ëüí³ñòü ó÷àñò³ ó ïðåíàòàëüíîìó òåñòóâàíí³, 
ÿêå ñòâîðþâàëî îñíîâó äëÿ ïðåñèìòîìàòè÷íî¿ ä³àãíîñòèêè öüîãî 
çàõâîðþâàííÿ. Çà ðåçóëüòàòàìè àíàë³çó ³íòåðâ’þ, äóìêè 
êîíñóëüòàíò³â ðîçä³ëèëèñÿ ñòîñîâíî òîãî, íàñê³ëüêè äèðåêòèâíîþ 
ìàº áóòè ïîðàäà ë³êàðÿ ùîäî ïðîäîâæåííÿ âàã³òíîñò³, ó ðàç³ 
îòðèìàííÿ ðåçóëüòàò³â, ùî ï³äòâåðäæóþòü âèñîêèé ðèçèê 
õâîðîáè Ãåíò³íãòîíà ó ìàéáóòíüî¿ äèòèíè. Á³ëüø òîãî, ï³çí³øå, 
ç’ÿâèëîñü ùå ñòâåðäæåííÿ ïðî òå, ùî ðåïðîäóêòîëîãè, ÿê³ 
ïðèéìàþòü ó÷àñòü ó ïðîöåñàõ åêñòðàêîðïîðàëüíîãî çàïë³äíåííÿ, 
íåñóòü â³äïîâ³äàëüí³ñòü çà çäîðîâ’ÿ ìàéáóòí³õ ä³òåé ³ íå ïîâèíí³ 
äîïóñòèòè ïåðåíîñ åìáð³îí³â ³ç âèÿâëåíîþ ïàòîëîã³ºþ â ìàòêó 
æ³íêè. Îñîáàì, ÿê³ º íîñ³ÿìè àáî ìàþòü âèñîêèé ðèçèê õâîðîáè 
Ãåíò³íãòîíà, ïðîïîíóþòüñÿ ñòðàòåã³¿ çàïîá³ãàííÿ ö³º¿ ïàòîëîã³¿ ó 
íàùàäê³â, ïðè öüîìó, ãîëîâíà ðîëü íàëåæèòü ñàìå ìåòîäîëîã³¿ 
ïðåíàòàëüíîãî òà ïðå³ìïëàíòàö³éíîãî ñêðèí³íãó.  

Äî òîãî æ, ñêëàäíà åòè÷íà ñèòóàö³ÿ ñêëàäàºòüñÿ ³ ó âèïàäêó, 
êîëè ñ³ìåéíà ïàðà áåç àíàìíåçó íîñ³éñòâà õâîðîáè, îòðèìàëà 
ðåçóëüòàò ïðå³ìïëàíòàö³éíîãî ñêðèí³íãó, ÿêèé ñâ³ä÷èòü ïðî 
íàÿâí³ñòü ìóòàíòíîãî àëåëÿ ó äîñë³äæåíîãî åìáð³îíà. ßêùî ïàðà 
ðîáèòü âèá³ð íà êîðèñòü – íå áóòè ³íôîðìîâàíîþ ç ðåçóëüòàòîì 
äîñë³äæåííÿ, à, íàïîëÿãàº íà ïåðåñàäæåíí³ óðàæåíîãî åìáð³îíà, 
òî ñòâîðþºòüñÿ, â³äïîâ³äíî, ñêëàäíà ñèòóàö³ÿ: êîìàíäà 
ñïåö³àë³ñò³â çíàõîäèòüñÿ â óìîâàõ ñòðåñó. ², ç öüîãî – íå º 
ðåàë³ñòè÷íèì äîòðèìóâàòèñÿ ïîâíî¿ êîíô³äåíö³éíîñò³230. Òîæ, íå 
äèðåêòèâíå êîíñóëüòóâàííÿ ñë³ä çàïðîâàäæóâàòè ïåðåä 
âêëþ÷åííÿì æ³íêè äî ïðîãðàìè åêñòðàêîðïîðàëüíîãî 
çàïë³äíåííÿ. 

Ñë³ä ìàòè íà óâàç³ ³ òå, ùî îäíèì ³ç çàñîá³â ïîïåðåäæåííÿ 
òðàíñì³ñ³¿ õâîðîáè Ãåíò³íãòîíà º äîíàö³ÿ ãàìåò àáî åìáð³îí³â. 
Ïðîòå, öÿ ïðîöåäóðà çàñòîñîâóºòüñÿ íå ÷àñòî ïî â³äíîøåííþ äî 
òàêî¿ ïàòîëîã³¿, îñê³ëüêè, áàòüêè, çàçâè÷àé, áàæàþòü ìàòè 
á³îëîã³÷íî âëàñíèõ ä³òåé231. Îòæå, ðåïðîäóêòèâíèé âèá³ð – öå 
êîìïëåêñíèé ïñèõîëîã³÷íèé ïðîöåñ, ùî ñêëàäàºòüñÿ ç 

                                                            
230 (Asscher Å., Koops Ó., 2010). 
231 (Sauer M. V. Principles of Oocytes and Embrio Donation, 2013; Sauer M. V. Oocyte 

donation for assisted reproduction, 2019, Up to Date). 
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êîãí³òèâíèõ, åìîö³éíèõ, ìîðàëüíèõ òà ïåâíèõ íåñâ³äîìèõ 
åëåìåíò³â, îñîáëèâî äëÿ ïàðè ç ðèçèêîì õâîðîáè Ãåíò³íãòîíà, äëÿ 
ÿêî¿ áåçìåæíà ìð³ÿ ìàòè äèòèíó, ïåðåêîíëèâî ïåðåâàæàº ïåðåä 
íåîáõ³äí³ñòþ ïîïåðåäèòè íàðîäæåííÿ äèòèíè ç õâîðîáîþ 
Ãåíò³íãòîíà232. Ñó÷àñí³ ðåêîìåíäàö³¿ ï³äêðåñëþþòü âàæëèâ³ñòü 
ðåêîìåíäàö³é êîíñóëüòàíòà-ãåíåòèêà, êîëè ïàðà ïàðòíåð³â ìîæå 
ðîçãëÿíóòè ñâî¿ ì³ðêóâàííÿ, ïî÷óòòÿ òà ìîðàëüí³ ö³ííîñò³ ùå íà 
åòàï³ ïðå³ìïëàíòàö³éíî¿ ñòàä³¿, ïðè íàÿâíîñò³ ÷àñó äëÿ 
ïðèéíÿòòÿ çâàæåíîãî ð³øåííÿ ñòîñîâíî ïîäàëüøîãî ïåðåá³ãó 
âàã³òíîñò³ ïðè âèñîêîìó ðèçèêó õâîðîáè Ãåíò³íãòîíà.  

Ó ðåêîìåíäàö³ÿõ ï³äêðåñëþºòüñÿ ïðî íåîáõ³äí³ñòü äëÿ êîæíî¿ 
êðà¿íè ó â³ëüíîìó äîñòóï³ äî ïðîâåäåííÿ ïðåíàòàëüíîãî 
òåñòóâàííÿ ñòîñîâíî õâîðîáè Ãåíò³íãòîíà, âèñîêîãî ñòàíäàðòó 
êîíñóëüòóâàííÿ ç íàäàííÿì ³íôîðìàö³¿, íåîáõ³äíî¿ äëÿ 
ïðèéíÿòòÿ äîáðîâ³ëüíî¿ ³íôîðìîâàíî¿ çãîäè, ÿêà ìàº áóòè 
ï³äïèñàíà âñ³ìà îñîáàìè, ÿê³ ïðîõîäèëè òåñòóâàííÿ òà 
ïðîôåñ³îíàëàìè, â³äïîâ³äàëüíèìè çà ïðîâåäåííÿ öüîãî 
äîñë³äæåííÿ. Êîæåí áàæàþ÷èé ïðîéòè òåñòóâàííÿ ïîâèíåí ìàòè 
òàêó ìîæëèâ³ñòü, íåçàëåæíî â³ä éîãî/ ¿¿ ô³íàíñîâîãî ñòàíó. 
Â³äïîâ³äíî äî ðåçóëüòàò³â ïðîâåäåííÿ òåñòóâàííÿ ç ïðèâîäó 
õâîðîáè Ãåíò³íãòîíà, íå ïîâèííî áóòè çàïîä³ÿíî í³ÿêèõ 
äèñêðèì³íàö³éíèõ ä³é. Òîæ, äëÿ äîñÿãíåííÿ âêàçàíîãî, 
íàö³îíàëüí³ äåðæàâí³ îðãàí³çàö³¿ îõîðîíè çäîðîâ’ÿ ñë³ä 
îá’ºäíóâàòè ç ñóñï³ëüíèìè òà ïðèâàòíèìè ìåäè÷íèìè çàêëàäàìè. 

Â³äîìî, ùî ïðå³ìïëàíòàö³éíà ä³àãíîñòèêà çíàéøëà íàä³éíå 
çàñòîñóâàííÿ ó êë³í³÷í³é ïðàêòèö³, ðàçîì ç³ òèì, 
ïðå³ìïëàíòàö³éíèé ãåíåòè÷íèé ñêðèí³íã çíàõîäèòüñÿ â êîë³ 
äåáàò³â, ùî ïîòðåáóþòü á³ëüø äåòàëüíîãî ðîçóì³ííÿ ðîçâèòêó 
åìáð³îíà, ðîçøèðåííÿ ñïåêòðà äîáðå ñïëàíîâàíèõ ïåðñïåêòèâíèõ 
äîñë³äæåíü, ñïðÿìîâàíèõ íà àíàë³ç íàñë³äê³â á³îïñ³¿ åìáð³îíà, 
îáìåæåííÿ ³ ïîð³âíÿííÿ ð³çíèõ ìåòîäèê ãåíîòèïóâàííÿ, âèáîðó 
ïîïóëÿö³é æ³íîê äëÿ âêëþ÷åííÿ – æ³íêè ñòàðøèõ â³êîâèõ 
êàòåãîð³é ÷è æ³íêè ð³çíîãî â³êó ç ðåïðîäóêòèâíèìè âòðàòàìè. 
Âêàçàíå ïîòðåáóº îá’ºäíàííÿ çóñèëü ðåïðîäóêòîëîã³â, 
åìáð³îëîã³â, ÿê³ ïðîâîäÿòü á³îïñ³þ, òà, â³äïîâ³äíî, ãåíåòèê³â, ÿê³ 
âèêîíóþòü ãåíåòè÷í³ äîñë³äæåííÿ. Â îêðåìèõ êðà¿íàõ ªâðîïè, 
íàïðèêëàä, â Í³ìå÷÷èí³, ëåãàëüíå ðåãóëþâàííÿ 
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ïðå³ìïëàíò³éíîãî òåñòóâàííÿ º äîñèòü ñóâîðèì, á³îïñ³ÿ ïîëÿðíèõ 
ò³ëåöü – ââàæàºòüñÿ íàéá³ëüø ñïðèÿòëèâîþ, îñê³ëüêè, ïðè 
öüîìó, íå ïîðóøóºòüñÿ ³íòåãðàëüí³ ïîêàçíèêè åìáð³îíà, 
íåçâàæàþ÷è íà òå, ùî çà äîïîìîãîþ òàêîãî ï³äõîäó ìîæíà 
âèçíà÷èòè ëèøå ìàòåðèíñüêèé áàëàíñ òðàíñëîêàö³¿, çàì³ñòü 
áàòüê³âñüêî¿ òðàíñëîêàö³¿233.  

Â³äòàê, ï³äñóìîâóþ÷è, âèçíàºìî íàñòóïíå:  
ïðåíàòàëüíà ä³àãíîñòèêà ìîæå ââàæàòèñÿ ìîðàëüíî 

âèïðàâäàíîþ, ÿêùî âîíà íàö³ëåíà íà âèÿâëåííÿ ïàòîëîã³¿ íà 
ìîæëèâî ðàíí³õ ñòàä³ÿõ ðîçâèòêó ëþäèíè, à òàêîæ íà ï³äãîòîâêó 
áàòüê³â äî îñîáëèâîãî ï³êëóâàííÿ ïðî õâîðó äèòèíó. Ðàçîì ³ç 
òèì, ñë³ä çàóâàæèòè ³ íà òîìó, ùî ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ íå 
ïåðåñë³äóº ö³ëåé, ïîâ’ÿçàíèõ ³ç ºâãåí³êîþ, âîíî ìàº ÷³òêî 
ìåäè÷íó îá’ºêòèâíó ñïðÿìîâàí³ñòü îñê³ëüêè, ïðàâîì íà æèòòÿ, 
ëþáîâ ³ òóðáîòó âîëîä³º êîæíà ëþäèíà, íåçàëåæíî â³ä íàÿâíîñò³ 
ó íå¿ òèõ àáî ³íøèõ çàõâîðþâàíü. Ç óðàõóâàííÿì âèùåíàâåäåíèõ 
ôàêò³â, ö³ëêîì ëîã³÷íèì º ïåðåêîíàííÿ ïðî òå, ùî ñàìå ó ãàëóç³ 
ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè áóëî ñòâîðåíî òà îïðàöüîâàíî ñòðàòåã³þ 
êîìïëåêñíî¿ ïðîãðàìè, ÿêà ñêëàäàºòüñÿ ç íîâ³òí³õ åòàï³â ìåäèêî-
ãåíåòè÷íîãî ñêðèí³íãó, à ñàìå – ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè, 
äèíàì³÷íîãî ìîí³òîðèíãó ñòàòóñó äèòèíè ùå äî ¿¿ íàðîäæåííÿ. À, 
öå â³äêðèâàº íàóêîâî îá´ðóíòîâàíèé ïåðñïåêòèâíèé øëÿõ äî 
ïðåêîíöåïö³àëüíî¿ ïðîô³ëàêòèêè ³, òèì ñàìèì, äî åë³ì³íàö³¿ 
ãåíåòè÷íèõ çàõâîðþâàíü, çàãàëîì. 

3. 4. Психологічні та соціальні питання пренатальної 
гендерної селекції 

Çàñâ³ä÷èìî, ó êîíòåêñò³ ïîñòàâëåíîãî íàóêîâî-ïðèêëàäíîãî 
çàâäàííÿ, ïðî òàêå: â îñòàíí³ ðîêè ñóòòºâó óâàãó ìåäè÷íî¿ 
ñï³ëüíîòè ïðèâåðòàþòü åòè÷í³ ïèòàííÿ ïðåíàòàëüíî¿ ãåíäåðíî¿ 
ñåëåêö³¿, ÿê³ â³äíîñèòüñÿ äî ïðàêòèêè çàñòîñóâàííÿ ìåäè÷íèõ 
òåõíîëîã³é äëÿ âèáîðó ñòàò³ íàùàäê³â (çîêðåìà, ÂÎÇ 2019 Health 
professionsls Gender and Genetic). Ñàì òåðì³í âêëþ÷àº ïåðåë³ê 
äåê³ëüêîõ ìåòîäèê: ñåëåêö³ÿ åìáð³îí³â äëÿ ïåðåíîñó â ìàòêó òà 
³ìïëàíòàö³¿; âèä³ëåííÿ ñïåðìè; ñåëåêòèâíå ïåðåðèâàííÿ 
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âàã³òíîñò³234. ²ñíóþòü ïåâí³ ïðè÷èíè äëÿ ïðîâàäæåííÿ ãåíäåðíî¿ 
äåòåðì³íàö³¿ òà ñåëåêö³¿ – íàâåäåíî ó òàáë. 3.5. 

Òàáëèöÿ 3.5 Òð³àäà êëþ÷îâèõ ïðè÷èí ãåíäåðíî¿ 
äåòåðì³íàö³¿ òà ñåëåêö³¿ * 

Í.çï Ïîÿñíåííÿ òà îá´ðóíòóâàííÿ ïðè÷èíè 
1 ìåäè÷í³ ïðè÷èíè - çàïîá³ãàííÿ íàðîäæåííÿ äèòèíè, ó ÿêî¿ º 

ðèçèê Õ-ç÷åïëåíîãî ãåíåòè÷íîãî çàõâîðþâàííÿ. ²äåíòèô³êîâàíî 
ïîíàä 200 ðåöåñèâíèõ Õ-ç÷åïëåíèõ õðîìîñîìíèõ çàõâîðþâàíü, 
ÿê³ âðàæàþòü ò³ëüêè ãîìîçèãîòíèõ ÷îëîâ³ê³â. Ó áàãàòüîõ ç íèõ, 
ïðåíàòàëüíèé ä³àãíîç ìîæëèâî âñòàíîâèòè íà ï³äñòàâ³ 
á³îõ³ì³÷íîãî, öèòî-ãåíåòè÷íîãî àáî ìîëåêóëÿðíîãî äîñë³äæåííÿ 
êë³òèí, îòðèìàíèõ ó åìáð³îíà. ßêùî âèÿâëåíà ïàòîëîã³ÿ ³ ñòàòü 
åìáð³îíà âèçíà÷åíà ÿê ÷îëîâ³÷à, æ³íö³ ïðîïîíóºòüñÿ àáîðò. Çà 
óìîâè âèçíà÷åííÿ íå óðàæåíîãî åìáð³îíà, â³í ï³äëÿãàº ïåðåíîñó 

â ìàòêó æ³íêè;  
2 ãåíäåðíèé áàëàíñ ä³òåé ó ðîäèíè, êîëè áàòüêè ðîáëÿòü âèá³ð íà 

êîðèñòü äèòèí³ ïåâíî¿ ñòàò³ ó âèïàäêó íàÿâíîñò³ âæå äèòèíè 
(ä³òåé) ³íøî¿ ñòàò³; 

3 íàäàííÿ ïåðåâàã äëÿ ä³òåé êîíêðåòíî¿ ñòàò³, íàïðèêëàä,
÷îëîâ³÷î¿, ùî îáóìîâëåíî ãåíäåðíèìè êóëüòóðíèìè, 
åêîíîì³÷íèìè, ñîö³àëüíèìè òà ³íøî¿ ïðèðîäè óïîäîáàííÿìè. 

Äæåðåëî * Ñèñòåìàòèçîâàíî ó òàáëè÷íîìó âèãëÿä³ àâòîðàìè äàíîãî 
äîñë³äæåííÿ 

²ñíóþòü òåõíîëîã³¿ ãåíäåðíî¿ ñåëåêö³¿ ð³çíîãî ð³âíÿ, ÿê³ 
çàñíîâàí³ íà ñòâîðåíí³, ùå ó 70-òèõ ðîêàõ ïðåíàòàëüíèõ 
ä³àãíîñòè÷íèõ ìåòîäèê, òàêèõ ÿê: óëüòðàçâóêîâå äîñë³äæåííÿ, 
á³îïñ³ÿ õîð³îíà ïëîäà, êàð³îòèïóâàííÿ ôåòàëüíèõ êë³òèí, 
îòðèìàíèõ ïðè àìí³îöåíòåç³, ùî çðîáèëè ðåàëüí³ñòþ âèçíà÷åííÿ 
ñòàò³ ïëîäà â ïîñò³ìïëàíòàö³éíèé ïåð³îä, äî ïîëîã³â. Ö³ ìåòîäèêè 
äåòåðì³íàö³¿ ñòàò³ ïëîäà º íàéá³ëüø ïîïóëÿðíèìè ó íàø ÷àñ ³, ÿê 
ïðàâèëî, ñòâîðþþòü ï³äñòàâó äëÿ ñåëåêòèâíîãî àáîðòó.  

Ï³çí³øå, ç ðîçâèòêîì ìåòîäîëîã³¿ åêñòðàêîðïîðàëüíîãî 
çàïë³äíåííÿ, âæå ç’ÿâèëàñÿ ìîæëèâ³ñòü âèçíà÷àòè ñòàòü åìáð³îíà 
ùå äî ïåðåíîñó â ìàòêó. Ìåòîäèêè ïðå³ìïëàíòàö³éíîãî ä³àãíîçó 
ñòàëè îñíîâîþ äåòåðì³íàö³¿ ñòàò³ åìáð³îíà íà ñòàä³¿ ï³ñëÿ 
ôåðòèë³çàö³¿, àëå, ùå äî ïåðåíîñó â ìàòêó. Ïðàêòèêà äåòåðì³íàö³¿ 
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ñòàò³ ïëîäà çà äîïîìîãîþ ïðå³ìïëàíòàö³éíî¿ ä³àãíîñòèêè, 
ïåðâèííî, âèêîðèñòîâóâàëàñü îñîáàìè, ÿê³ áàæàëè çàïîá³ãòè 
íàðîäæåííÿ ä³òåé ³ç Õ-ç÷åïëåíèì óñïàäêóâàííÿì. Íàïðèêëàä, 
50,0% õëîï÷èê³â, íàðîäæåíèõ â³ä ìàòåð³, ÿêà º íîñ³ºì ãåìîô³ë³¿, 
áóäóòü ìàòè öþ ïàòîëîã³þ. Äëÿ òîãî, ùîá íå ïåðåäàòè íàùàäêàì 
öþ ïàòîëîã³þ, îêðåì³ æ³íêè ç ðèçèêîì ãåìîô³ë³¿, ïðè ïðîâåäåíí³ 
ïðîöåäóðè åêñòðàêîðïîðàëüíîãî çàïë³äíåííÿ, íå äàþòü çãîäó íà 
ïåðåíåñåííÿ äî ìàòêè åìáð³îíà ÷îëîâ³÷î¿ ñòàò³. 

Íàéá³ëüø åôåêòèâíèì ìåòîäîì âèçíà÷åííÿ ñòàò³ ââàæàºòüñÿ 
ñïåðì-ñîðòóâàëüíà ïðîöåäóðà, ùî ïðîâîäèòüñÿ ùå äî çà÷àòòÿ (the 
microsort method)235. Ïðèíöèï öüîãî íå³íâàçèâíîãî ìåòîäó 
ïîëÿãàº ó òîìó, ùî âåëèêà X- õðîìîñîìà ì³ñòèòü íà 2.8% á³ëüøå 
ÄÍÊ, í³æ òåíä³òíà Y- õðîìîñîìà. Ïðîöåäóðà ïðîâîäèòüñÿ 
íàñòóïíèì ÷èíîì:  

ñïåðìó îòðèìóþòü â³ä ïîòåíö³éíîãî áàòüêà, ¿¿ îáðîáëÿþòü 
ôëóîðåñöåíòíèì çàáàðâëåííÿì òà ïðîïóñêàþòü ÷åðåç ñâ³òîâèé 
äåòåêòîð, ÿêèé ñîðòóº ñïåðìó, â çàëåæíîñò³ â³ä ³íòåíñèâíîñò³ 
ñâ³òëà, ³, â³äïîâ³äíî, â³äîêðåìëþº çðàçêè, ùî ì³ñòÿòü Õ-ñïåðìó – 
â³ä Y-ñïåðìè. Ó ïîäàëüøîìó, íåîáõ³äíó ñïåðìó ìîæíà 
âèêîðèñòîâóâàòè ³ äëÿ øòó÷íîãî çàïë³äíåííÿ â ìàòêó æ³íêè 
(artificial insemination) àáî æ – âèêîðèñòàòè çà äîïîìîãîþ 
åêñòðàêîðïîðàëüíîãî çàïë³äíåííÿ (in vitro fertilization). 
Çàñòîñîâóºòüñÿ, ó íàø ÷àñ, äëÿ âêàçàíèõ ö³ëåé òàêîæ ³ ïðîòî÷íà 
öèòîìåòð³ÿ.  

Á³ëüø ïðèçíàíèì, íàðàç³, º ìåòîä âèáîðó ñòàò³ äèòèíè, ùî 
ïîëÿãàº ó çàñòîñóâàííÿ ìåòîäèê ïðå³ìïëàíòàö³éíîãî ä³àãíîçó, 
ÿê³ äîñòóïí³, ó íàø ÷àñ, êë³í³êàì, ÿê³ ñïåö³àë³çóþòüñÿ â ãàëóç³ 
äîïîì³æíèõ ðåïðîäóêòèâíèõ òåõíîëîã³é. Òàê, çîêðåìà, ïðè 
ìàí³ïóëÿö³¿ in vitro fertilization ç ó÷àñòþ ÿéöåêë³òèí ³ ñïåðìè 
áàòüê³â, â ëàáîðàòîðíèõ óìîâàõ øòó÷íî óòâîðþþòüñÿ åìáð³îíè, à 
÷åðåç òðè äí³ âèëó÷àþòüñÿ êë³òèíè ç êîæíîãî åìáð³îíà, â ÿêèõ 
äîñë³äæóþòüñÿ õðîìîñîìè236.  

Íàäàë³, â³äîêðåìëþþòüñÿ åìáð³îíè ç Y õðîìîñîìîþ â³ä òèõ, 
ùî íå ìàþòü Y õðîìîñîìè. ², âæå, ó ìàòêó æ³íêè çä³éñíþºòüñÿ 
òðàíñôåð ëèøå åìáð³îíà áàæàíî¿ ñòàò³. Íåçâàæàþ÷è íà òå, ùî öÿ 
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ìåòîäèêà íàäàº 100,0% ãàðàíò³þ, îäíàê, âîíà á³ëüø ³íâàçèâíà, 
äîðîãà ³ ìàº ïðîòèð³÷÷ÿ, ó ïîð³âíÿíí³ ç ñïåðì-ñîðòóâàëüíîþ 
òåõí³êîþ.  

Ç öüîãî, âèíèêàº ïèòàííÿ: ÷îìó áàòüêè áàæàþòü ìàòè ä³òåé 
ïåâíî¿ ñòàò³? 

Ïî-ïåðøå, ãîëîâíîþ ïðè÷èíîþ º çàïîá³ãàííÿ õâîðîá, ÿê³ 
ìàþòü ãåíäåðíå ñïîëó÷åííÿ, ÷àñò³øå, öå ñïîñòåð³ãàºòüñÿ ó 
õëîï÷èê³â. Ïî-äðóãå, áàòüêè áàæàþòü ìàòè áàëàíñ ä³òåé ó ðîäèí³, 
àáî íàäàþòü ïåðåâàãó ä³òÿì êîíêðåòíî¿ ñòàò³. Ìîæëèâ³ñòü 
ñåëåêö³¿ ñòàò³ ä³òåé íàäàº çìîãó êîíòðîëþâàòè ðîçì³ð ðîäèíè, 
íàïðèêëàä, ïðè íàÿâíîñò³ òðüîõ ñèí³â, çà äîïîìîãîþ òåõí³êè 
ñåëåêö³¿ ñòàò³, áàòüêè ìîæóòü íàðîäèòè äî÷êó, ÿê îñòàííþ 
äèòèíó, çàì³ñòü ïîâòîðíèõ âàã³òíîñòåé, ÿê³ çàâåðøóþòüñÿ, 
çàçâè÷àé, íàðîäæåííÿì ñèí³â. Îêðåì³ áàòüêè âèñëîâëþþòü 
äóìêó, ùî ñåëåêö³ÿ ñòàò³ º ïåðøèì ïîñòóïîì äëÿ «ñòâîðåííÿ 
äèòèíè» ç õàðàêòåðíèìè ðèñàìè – òîáòî, âèñîêèé ³íäåêñ 
³íòåëåêòóàëüíîñò³, ìóçèêàëüí³ çä³áíîñò³, ñïîðòèâí³ äîñÿãíåííÿ òà 
³íøå237. Àëå, ñë³ä áðàòè äî óâàãè, ùî âèñîêà âàðò³ñòü öèõ 
òåõíîëîã³é îáìåæóº ¿õíº çàñòîñóâàííÿ ó ïðàêòè÷í³é ìåäèöèí³. Ó 
çâ’ÿçêó ç òèì, ùî ñåëåêö³ÿ çà ñòàòòþ ïåðåäáà÷àº íàäàííÿ 
ïåðåâàãè îäí³é ñòàò³ ïåðåä ³íøîþ, öå âèêëèêàº áåçë³÷ åòè÷íèõ, 
ïðàâîâèõ òà ñîö³àëüíèõ ïèòàíü, ÿê³, íàðàç³, âèñòóïàþòü íà 
ïåðøèé ïëàí.  

Äèñêóñ³þ âèêëèêàþòü åòè÷í³ ïèòàííÿ ñòîñîâíî òèïó òà 
òåðì³íó ïðîâåäåííÿ ñåëåêö³¿ çà ñòàòòþ, íà ÿê³é ñòàä³¿ öå 
â³äáóâàºòüñÿ – ó ñïåðì³, åìáð³îí³ ³, íàâ³òü, ïëîä³. Íåçâàæàþ÷è íà 
òå, ùî âèçíà÷åííÿ ñòàò³, ùå äî çà÷àòòÿ, íå ïðèçâåäå äî 
ïîøêîäæåííÿ åìáð³îíà àáî ïëîäà, ö³ ïðîöåäóðè òàêîæ 
ï³äí³ìàþòü ³ îáóìîâëþþòü âàæëèâ³ åòè÷í³ ïèòàííÿ, ÿê³ ïîâ’ÿçàí³ 
ç ãåíäåðíîþ äèñêðèì³íàö³ºþ çà ðàõóíîê íàäàííÿ ïåðåâàã 
íàùàäêàì ïåâíî¿ ñòàò³ â ÿêîñò³ ïåðøî¿ äèòèíè àáî 
ö³ëåñïðÿìîâàíîãî âèáîðó ñòàò³ íàùàäêó âçàãàë³.  

Çâåðíåìî óâàãó íà ïîâ³äîìëåííÿ ³ç ÑØÀ, äå äîçâîëåíî 
ïðîâîäèòè ãåíäåðíó ñåëåêö³þ ñïåðìè äëÿ ìåäè÷íèõ ö³ëåé, à 
òàêîæ – äëÿ áàëàíñó ä³òåé ó ðîäèíàõ. Òàê, ñåðåä ñ³ìåéíèõ ïàð, 
ÿê³ ñêîðèñòàëèñü ïîñëóãàìè òàêîãî ñåðâ³ñó, 90,0% ïàð 
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ñïîâ³ñòèëè ïðî ñâî¿ íàì³ðè áàëàíñó â ðîäèí³ ³ 89,0% ç íèõ, â 
ÿêîñò³ ïåðøî¿ äèòèíè â ñ³ì’¿ – çàáàæàëè ä³â÷èíêó238. 

Îñîáëèâî àêòóàëüíèì ó ö³é ïëîùèí³ º ìîðàëüíèé òà 
ëåãàëüíèé ïîãëÿä íà ãåíäåðíèé âèá³ð ³ç íå ìåäè÷íèõ ïðè÷èí, 
ïðèíöèïîâ³ íàñë³äêè ÿêîãî ïðèçâîäÿòü äî ïîðóøåííÿ ïðèðîäíîãî 
ñï³ââ³äíîøåííÿ ³, ÿê ðåçóëüòàò, äî ãåíäåðíîãî äèñáàëàíñó. Òàê, ó 
ïåâíèõ êðà¿íàõ (öå, çîêðåìà, ²íä³ÿ òà Êèòàé) îñîáè ÷îëîâ³÷î¿ 
ñòàò³ ìàþòü ñóòòºâ³ ïåðåâàãè ïåðåä æ³íêàìè ó ñîö³àëüíèõ òà 
åêîíîì³÷íèõ çàñòàâàõ, òîìó, é áóëè ñïðîáè ùîäî çàñòîñóâàííÿ 
äîñÿãíåíü ìåäèöèíè äëÿ ñåëåêòèâíîãî âèáîðó íàùàäê³â. Ðàçîì ³ç 
òèì, ï³äõ³ä øòó÷íîãî íåäîðå÷íîãî êîíòðîëþ íàä 
õàðàêòåðèñòèêàìè ä³òåé ïðèçâåäå äî ñòâîðåííÿ ïñèõîëîã³÷íèõ 
ïîðóøåíü ó íàùàäê³â, âèáðàíèõ çà äîïîìîãîþ òåõíîëîã³é, ùî 
çä³éñíþþòü ñåëåêö³þ ñòàò³.  

Ó çâ’ÿçêó ç öèì, âëàäà ²íä³¿, âæå ó 1994 ðîö³, âèäàëà àêò ï³ä 
îðóäîþ ìåäè÷íîãî ñóñï³ëüñòâà «Diagnostic Techniques (Regulation 
and Prevention of Misuse)», â ÿêîìó áóëè ââåäåí³ ïåâí³ îáìåæåííÿ 
äëÿ çàñòîñóâàííÿ ïðåíàòàëüíîãî ä³àãíîçó äëÿ îêðåìèõ 
óðîäæåíèõ ñòàí³â ³, â³äòàê, áóëî çàáîðîíåíî âèêîðèñòîâóâàòè öþ 
ìåòîäîëîã³þ äëÿ äåòåðì³íàö³¿ ñòàò³ ïëîäà. 

Ïîðÿä ³ç öèì, çàçíà÷èìî, ùî ó Í³ìå÷÷èí³ áóëî ïðîâåäåíî 
äîñë³äæåííÿ ðåïðåçåíòàòèâíî¿ âèá³ðêè ïîïóëÿö³¿, ïðåäñòàâëåíîþ 
1094 ÷îëîâ³êàìè òà æ³íêàìè 18-45 ðîê³â, ó ÿêèõ, øëÿõîì 
îïèòóâàííÿ, âèçíà÷àëè ¿õ ãåíäåðí³ óïîäîáàííÿ â³äíîñíî ä³òåé òà 
³ìîâ³ðíó ¿õ çãîäó àáî â³äìîâó â³ä ïðîâåäåííÿ ñåëåêö³¿ ñïåðìè çà 
äîïîìîãîþ ïðîòî÷íî¿ öèòîìåòð³¿ ç ïîäàëüøîþ âíóòð³øíüî-
ìàòêîâîþ ³íñåì³íàö³ºþ239. Òàê, çîêðåìà, 58,0% ðåñïîíäåíò³â 
â³äïîâ³ëè, ùî ¿õ íå òóðáóº ñòàòü ¿õí³õ ä³òåé, 30,0% – áàæàëè 
ìàòè ð³âíó ê³ëüê³ñòü ñèí³â òà äî÷îê, 4,0% – íàäàëè ïåðåâàãó 
ñèíàì, 3,0% – äî÷êàì, 1,0% – ëèøå ñèíàì, 1,0% – ëèøå äî÷êàì. 
Ó òîé æå ÷àñ, 75,6% ðåñïîíäåíò³â çàÿâèëè, ùî íå ìàþòü 
ãåíäåðíèõ ïåðåâàã, 14,2% – çàõîò³ëè ìàòè ïåðøîþ äèòèíîþ 
õëîï÷èêà, 10,1% – ä³â÷èíêó. À, 6,0% ðåñïîíäåíò³â – ïîçèòèâíî 
îö³íèëè çäàòí³ñòü ñåëåêö³¿ ïîëà äî çà÷àòòÿ, 92,0% – âçàãàë³, íå 
ñïðèéíÿëè ö³ ìîæëèâîñò³.  

                                                            
238 (Jones R. E., Lopez K. H., 2014). 
239 (Dahl E., Beutel M., Brosig B., Hinsch K. D., 2003). 
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Â³äòàê, íàâ³òü, ïðè ã³ïîòåòè÷íîìó ðîçãëÿä³ ìåäè÷íî¿ 
äîñòóïíîñò³ ñåëåêö³¿ ïîëà, 90,0% îïèòàíèõ – íå áàæàëè 
âèêîðèñòîâóâàòè öþ òåõíîëîã³þ. Ç öüîãî, àâòîðè ðîáëÿòü 
âèñíîâîê ïðî òå, ùî íîâ³òí³ òåõíîëîã³¿ ñåëåêö³¿ ïîëà ìàëî 
éìîâ³ðíî ïðèçâåäóòü ó Í³ìå÷÷èí³ äî ïåâíîãî ³ìáàëàíñó ñòàò³.  

Ó íàóêîâ³é ïðàö³ ç Ïàêèñòàíó íàäàíî ñïðîáó îö³íèòè 
â³äíîøåííÿ æ³íîê ³ç ñ³ëüñüêî¿ ì³ñöåâîñò³ äî àáîðòó, 
ñïðè÷èíåíîãî ãåíäåðíèìè óïîäîáàííÿìè, â³äïîâ³äíî äî 
³ñòîðè÷íèõ òðàäèö³é240. Ó÷àñíèêàìè äîñë³äæåííÿ áóëè æ³íêè, 
ÿê³ ïîâèíí³ áóëè çíåö³íþâàòè ñâ³é ïë³ä æ³íî÷î¿ ñòàò³ âíàñë³äîê 
ïðèìóñîâèõ ä³é. Íà ï³äñòàâ³ åòíîãðàô³÷íèõ ñïîñòåðåæåíü ³ç 
çàñòîñóâàííÿì ³íòåðâ’þ, ãðóïîâèõ ñï³âáåñ³ä 85 âèïàäê³â ³ áóëî 
âñòàíîâëåíî â³äíîøåííÿ æ³íîê äî çíåö³íåííÿ äî÷îê ïî 
â³äíîøåííþ äî ñèí³â âíàñë³äîê ñåëåêòèâíîãî àáîðòó. Ö³ äàí³ 
çàñâ³ä÷èëè çìåíøåííÿ àâòîíîìíî¿ ïàðàäèãìè ó ôåì³í³ñòè÷íîìó 
íàïðÿìêó â ðåçóëüòàò³ âòðàòè æ³íêàìè ³íäèâ³äóàëüíî¿ 
³äåíòè÷íîñò³ â ñ³ìåéí³é ñôåð³. ², íà äîäàòîê, ñîö³îêóëüòóðíà 
ëåã³ì³ò³çàö³ÿ, âíàñë³äîê ³ñíóâàííÿ ïàòð³àðõàëüíîãî ðåæèìó, 
ñïîíóêàº æ³íîê ðîáèòè âèá³ð ì³æ àâòîíîì³ºþ òà ðåïðîäóêòèâíèì 
âèáîðîì. Ðåçóëüòàòè öüîãî äîñë³äæåííÿ äåìîíñòðóþòü ãåíäåðíó 
îáóìîâëåíó äèñêðèì³íàö³þ æ³íîê, ùî ïðîÿâëÿºòüñÿ â ïîðóøåíí³ 
ñïðîìîæíîñò³ æ³íîê ðîáèòè ñâ³é âëàñíèé âèá³ð ùîäî 
ðåïðîäóêòèâíî¿ ïîâåä³íêè. Ó ñòàòò³ òàêîæ ïîðóøóºòüñÿ âàæëèâå 
ïèòàííÿ ñòîñîâíî òîãî, ÿêèì ÷èíîì çðîáèòè ëåãàëüíèì 
ñåëåêòèâíèé ãåíäåðíèé àáîðò ³ç óðàõóâàííÿì çàêîííèõ ä³é ³ç 
áîêó áàòüê³â, à òàêîæ ìàòåð³â ³ç ïîðîçóì³ííÿì ìåäè÷íèõ 
ïîëîæåíü, çàêîíó, òðàäèö³é êðà¿í, íîâèõ á³îòåõíîëîã³÷íèõ 
ðîçðîáîê. Öå äîñë³äæåííÿ òàêîæ ìîæå ñïîíóêàòè äî ðîçðîáêè 
íîâî¿ ñèñòåìè êîíòðîëþ ùîäî ³ñíóâàííÿ ôàêò³â ðåïðîäóêòèâíîãî 
íàñèëüñòâà ç åòí³÷íèõ ïðè÷èí ïî â³äíîøåííþ äî âðàçëèâî¿ 
÷àñòèíè ïîïóëÿö³¿. 

Ïîðÿä ³ç öèì, ó äîñë³äæåíí³ â÷åíèõ ïîäàºòüñÿ êðèòè÷íèé 
àíàë³ç äèñêóðñó ïóáë³÷íèõ äåáàò³â ñòîñîâíî ñåëåêö³¿ ñòàò³. 
Çîêðåìà, â Àâñòðàë³¿ – òàì, çà ïåð³îä ç 2008 ïî 2014 ðîêè, ùî 
ñï³âïàäàº ç âèäàííÿì ó 2007 ðîö³ – íàäàíî ðåêîìåíäàö³é ³ç åòèêè 
íàö³îíàëüíî¿ ðàäè çäîðîâ’ÿ òà ìåäè÷íèõ äîñë³äæåíü, â³äïîâ³äíî, 

                                                            
240 (Sattar T., Ahmad S., Zakar R. et al., 2019). 



Розділ III 
Біоетика в системі медичної генетики 

– 179 – 

äî âèêîðèñòàííÿ äîïîì³æíèõ ðåïðîäóêòèâíèõ òåõíîëîã³é ó 
êë³í³÷í³é ïðàêòèö³ ³ íàóêîâèõ ðîçðîáêàõ241. Ï³äêðåñëþºòüñÿ 
çíà÷íà äèñêóñ³ÿ â ïóáë³÷íèõ âèäàííÿõ ñòîñîâíî åòèêè 
ïðå³ìïëàíòàö³éíîãî ãåíåòè÷íîãî ä³àãíîçó òà ãåíäåðíî¿ ñåëåêö³¿, 
ëåã³òèìíîñò³ ðåïðîäóêòèâíîãî âèáîðó, ñïåêòðó íàóêîâîãî 
êîíòðîëþ, ðåãóëÿö³¿ âëàäîþ äîïîì³æíèõ ðåïðîäóêòèâíèõ 
òåõíîëîã³é, çíà÷åííÿ ³íäèâ³äóàëüíî¿ ñâîáîäè òà çàïîá³ãàííÿ 
ñòàòåâî¿ äèñêðèì³íàö³¿. 

Ïðîòå, ñîö³àëüíèé äîðîäîâèé âèá³ð ïîëà äèòèíè çàáîðîíåíî ó 
á³ëüøîñò³ êðà¿í, îñê³ëüêè, öå ïðèçâåäå äî äèñêðèì³íàö³¿ ëþäèíè 
çàëåæíî â³ä ãåíäåðíèõ õàðàêòåðèñòèê. Ìàñøòàáí³ ìîðàëüí³ 
äåáàòè âèíèêàþòü ïðè ðîçãëÿä³ íîâ³òí³õ òåõíîëîã³é ùîäî 
çàñòîñóâàííÿì ì³êðîð³äèííèõ ÷³ï³â ³ç ìåòîþ íå ìåäè÷íî¿ 
ãåíäåðíî¿ ñåëåêö³¿242. Çâåðòàºòüñÿ óâàãà íà íåîáõ³äí³ñòü íîâèõ 
òåõíîëîã³é, ÿê³ çì³íþþòü ìåäè÷íó ïðàêòèêó, à òàêîæ, îäíî÷àñíî, 
íà ïîäàëüøå ïîãëèáëåííÿ åòè÷íèõ ðîçãëÿä³â ñïðèéíÿòòÿ ³ îö³íêè 
êîíöåïö³¿ äèçàéíó, êîðèñíîñò³ òà ìåíåäæìåíòó ìåòîäèê 
ñîðòóâàííÿ ñïåðìè ç ôîêóñîì íà çì³ñòîâí³ñòü âèçíà÷åííÿ ó öüîìó 
êîíòåêñò³ ïîíÿòòÿ «êîðèñòü-øêîäà».  

Ïðè öüîìó, çàçíà÷èìî, ùî ó ïîñòàíîâ³ «Ñåëåêö³ÿ ñòàò³ òà ïðå-
³ìïëàíòàö³éíèé ãåíåòè÷íèé ä³àãíîç», ÿêà âèäàíà ï³ä åã³äîþ 
åòè÷íîãî êîì³òåòó Àìåðèêàíñüêîãî òîâàðèñòâà ç ðåïðîäóêòèâíî¿ 
ìåäèöèíè, ï³äêðåñëþºòüñÿ òàêå: ïðå³ìïëàíòàö³éíèé ãåíåòè÷íèé 
ä³àãíîç äëÿ âèáîðó ñòàò³ íå ïîòð³áíî øèðîêî çàñòîñîâóâàòè, 
îñê³ëüêè, òàêèé ï³äõ³ä ïðèçâåäå äî ðèçèêó íåïåðåäáà÷åíîãî 
ãåíäåðíîãî óïåðåäæåííÿ, ñîö³àëüíî¿ øêîäè, à òàêîæ äî 
íåïðàâîì³ðíîãî ïåðåðîçïîä³ëó ô³íàíñîâèõ ðåñóðñ³â, òàêèõ 
íåîáõ³äíèõ äëÿ ïåðøî÷åðãîâèõ ìåäè÷íèõ ïîòðåá. Òîæ, 
çàñòîñóâàííÿ öèõ ìåòîäèê ïðàâîì³ðíèì º ëèøå â ìåæàõ 
ïðèâàòíèõ óñòàíîâ243.  

Îòæå, íà ë³êàðÿ-ãåíåòèêà òà ðåïðîäóêòîëîãà íàêëàäàºòüñÿ 
âåëèêà â³äïîâ³äàëüí³ñòü, ÿê êîíñóëüòàíò³â, ïðè âèð³øåíí³ 
ïèòàííÿ ùîäî òðàíñôåðó åìáð³îíà äî ìàòêè æ³íêè244. Ó ö³ëîìó, 
öåé ïðîöåñ ïîâèííî ðîçãëÿäàòè ÿê ìîðàëüíó ïðîáëåìó, ïîâ’ÿçàíó 
                                                            
241 (Whittaker A., 2015). 
242 (Kudina O., 2019). 
243 (Savulescu J., Dahl E., 2000, Dahl Å., 2015). 
244 (Ehrich K., Williams C., Bobbie Farsides B. et al., 2007). 
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ç ñîö³àëüíèìè âèêëèêàìè; ñèñòåìíèé êîíòðîëü òàêîãî ÿâèùà, ÿê 
âèá³ð ñòàò³ ïëîäà ç îãëÿäó íà ï³äòðèìêó àâòîíîìíîãî âèáîðó 
ïàðè/ æ³íêè, áàæàííÿì áóòè «íîðìàëüíèìè áàòüêàìè», 
ïðîÿâëÿòè òóðáîòó ïðî ìàéáóòíº äèòèíè, í³æ çàäîâîëüíÿòè ñâî¿ 
âëàñí³ óïîäîáàííÿ. Ïðè öüîìó, ìîæëèâîþ º ï³äòðèìêà ð³øåííÿ 
áàòüê³â, çà óìîâè, ÿêùî ñåëåêö³ÿ ñòàò³ çàïîä³ÿíà ç ìåòîþ 
ïîïåðåäæåííÿ íàðîäæåííÿ õâîðî¿ äèòèíè.  

Ðàçîì ³ç òèì, ñë³ä çâàæàòè ³ íà òå, ùî ñïåö³àë³ñòè, ÿê³ 
ïðèéìàþòü ó÷àñòü ó âåäåíí³ ðåïðîäóêòèâíîãî ïðîöåñó, ïðè 
íàÿâíîñò³ äåê³ëüêîõ åìáð³îí³â, òàêîæ âèð³øóþòü åòè÷í³ ïèòàííÿ, 
ÿêîìó åìáð³îíó íàäàòè ïåðåâàãó ç ìåòîþ ³ìïëàíòàö³¿, äëÿ òîãî 
ùîá ðîçâèâàâñÿ «çäîðîâèé ïëîä». Ó òàêîìó êë³í³÷íîìó ñöåíàð³þ 
ïðèéìàºòüñÿ äî óâàãè ÿê³ñòü òà ãåíåòè÷íèé ñòàòóñ åìáð³îíà, ÿê 
çàñòàâà óñï³øíî¿ âàã³òíîñò³, ùî ïîâèííî äîì³íóâàòè íàä 
åòí³÷íèìè óïîäîáàííÿìè âèáîðó ñòàò³. Çàâäàííÿ êîíñóëüòàíòà 
ïîëÿãàº â óì³íí³ äîíåñòè äî ïàðè/ æ³íêè ³íôîðìàö³þ ïðî ðèçèêè, 
ïîâ’ÿçàí³ ç ïåâíîþ ñòàòòþ, ìîæëèâîþ ³íâàë³äí³ñòþ ìàéáóòíüî¿ 
íàðîäæåíî¿ äèòèíè, ç çàñòîñóâàííÿì çðîçóì³ëèõ òà ïåðåêîíëèâèõ 
òåðì³í³â. Ó ñï³âáåñ³ä³, äî òîãî æ, íåîáõ³äíèì º: áàëàíñ ì³æ 
êë³í³÷íîþ ³íôîðìàö³ºþ òà ïîáàæàííÿìè áàòüê³â, äåòàëüíå 
ïîÿñíåííÿ ùîäî íåîáõ³äíîñò³ äîòðèìóâàòèñÿ ìåäè÷íèõ ïîêàçàíü 
ï³ñëÿ ïðîâåäåííÿ ïðå³ìïëàíòàö³éíî¿ ä³àãíîñòèêè ³, ó òîìó ÷èñë³, 
ñòîñîâíî çàãðîç ïî â³äíîøåíí³ äî åìáð³îíà êîíêðåòíî¿ ñòàò³. 
Òàêèé ï³äõ³ä º çàïîðóêîþ çáåðåæåííÿ ³íäèâ³äóàëüíîãî 
ðåïðîäóêòèâíîãî âèáîðó íà ï³äñòàâ³ çâàæåíîãî ïîðîçóì³ííÿ. 

Ñóòòºâå çíà÷åííÿ äëÿ âèð³øåííÿ öèõ äèñêóñ³éíèõ ïèòàíü ìàº 
ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ, ïðè ÿêîìó, â óìîâàõ ñï³ëüíî¿ 
êîìóí³êàö³¿ ë³êàðÿ ç ïàö³ºíòîì, à òàêîæ ³ ÷ëåíàìè éîãî ðîäèíè, 
ñë³ä âèð³øèòè íàéá³ëüø áîëþ÷³ ïèòàííÿ ðåïðîäóêòèâíî¿ 
ïðàêòèêè, çäîðîâ’ÿ ïðîáàíäà ³ éîãî ä³òåé, ç íàäàííÿì ïðàâà 
àâòîíîìíîãî çâàæåíîãî âèáîðó òà óðàõóâàííÿì ïðàâîâèõ 
ïîëîæåíü.  

Ç îãëÿäó íà âïðîâàäæåííÿ ãåíåòè÷íîãî òåñòóâàííÿ, 
â³äáóâàºòüñÿ êðèòè÷íå îñìèñëåííÿ öèõ, â³äíîñíî íîâèõ, ó 
êë³í³÷íîìó ñåíñ³, íàïðÿìê³â, ùî, çàêîíîì³ðíî, âèêëèêàþòü 
äåáàòè: çà («pros») ÷è ïðîòè («cons») çàñòîñóâàííÿ òàêèõ ìåòîäèê 
ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî ä³àãíîçó.  
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Àðãóìåíòè ùîäî îá´ðóíòîâàíîñò³ ″çà″ çàñòîñóâàííÿ öèõ 
ìåòîäèê ïîëÿãàþòü ó íàñòóïíîìó: ãåíåòè÷í³ òåñòè çäàòí³ 
âñòàíîâèòè ä³àãíîç, ³äåíòèô³êóâàòè ëþäåé ³ç âèñîêèì ðèçèêîì 
ñïàäêîâîãî çàõâîðþâàííÿ, äîçâîëÿþòü ðîäèíàì çàïîá³ãòè 
óñïàäêóâàííÿ òÿæêèõ çàõâîðþâàíü, ïåðåäáà÷àþòü ïåðåá³ã 
âàã³òíîñò³ òà ¿¿ çàâåðøåííÿ, ìîæëèâ³ óñêëàäíåííÿ, ãîòóþòü 
æ³íêó/ ïàðó äî íàðîäæåííÿ õâîðî¿ äèòèíè â ðàç³ âèÿâëåííÿ 
ïàòîëîã³¿, äîïîìàãàþòü âèçíà÷èòèñÿ ç ïîäîâæåííÿì àáî 
ïðèïèíåííÿì âàã³òíîñò³. 

Àðãóìåíòè ″ïðîòè″ òàê³: ãåíåòè÷í³ òåñòè ñòâîðþþòü 
íåíàëåæíèé ïñèõîëîã³÷íèé äèñòðåñ, äèñêðèì³íàö³þ ç áîêó 
ðîáîòîäàâö³â òà ñòðàõîâèõ êàìïàí³é, â îêðåìèõ âèïàäêàõ 
ïîðóøóºòüñÿ êîíô³äåíö³éí³ñòü ³ ïðèâàòíå æèòòÿ. 

Ïîçíà÷èìî íàñòóïíå: ïðè ïðîâåäåíí³ àíîí³ìíîãî 
ñîö³îëîã³÷íîãî îïèòóâàííÿ ë³êàð³â-ãåíåòèê³â Óêðà¿íè ó 2018 ðîö³ 
áóëî âñòàíîâëåíî: ëèøå 6,0±3,4% ë³êàð³â-ãåíåòèê³â åòè÷íî 
äîïóñêàëè ñîö³àëüíó ñåëåêö³þ ïëîäà çà ñòàòòþ òà 76,0±6,0% – 
âçàãàë³, íå äîïóñêàëè. Öå äîçâîëÿº çðîáèòè âèñíîâîê ïðî òå, ùî 
ãåíäåðíà äèñêðèì³íàö³ÿ íå º õàðàêòåðíîþ äëÿ ðåñïîíäåíò³â, 
ñåðåä ÿêèõ ïðîâîäèëîñÿ òàêå äîñë³äæåííÿ. Òîæ, ó ïðèéíÿòò³ 
òàêîãî ð³øåííÿ çàâæäè ñë³ä áàëàíñóâàòè íà ìåæ³ åòèêè 
äåîíòîëîã³¿ òà ðåïðîäóêòèâíî¿ ñâîáîäè245.  

Ïîïðè øèðîê³ åòè÷í³ äåáàòè ñòîñîâíî ñîö³àëüíî¿ ñåëåêö³¿ 
ñòàò³, îêðåì³ ñ³ì’¿ ìîæóòü ìàòè ³ ìàþòü âàãîì³ äëÿ öüîãî 
ï³äñòàâè, ÿê³ îáóìîâëåí³ ðåë³ã³éíèìè, êóëüòóðíèìè ÷è ³íøèìè 
ôàêòîðàìè. Àëå, ó ì³æíàðîäíîìó íîðìàòèâíîìó äîêóìåíò³, 
çîêðåìà, ó «Êîíâåíö³ÿ ïðî çàõèñò ïðàâ ³ ã³äíîñò³ ëþäèíè òà 
á³îìåäèöèíó ó çâ’ÿçêó ç çàñòîñóâàííÿì äîñÿãíåíü á³îëîã³¿ òà 
ìåäèöèíè: Êîíâåíö³ÿ ïðî ïðàâà ëþäèíè ³ á³îìåäèöèíè» (1997 ð.) 
– êàòåãîðè÷íî íàãîëîøóºòüñÿ ïðî çàáîðîíó âèáîðó ñòàò³. Ïðè 
öüîìó, âèçíàº, ùî: «íå äîïóñêàºòüñÿ çàñòîñóâàííÿ äîïîì³æíèõ 
ðåïðîäóêòèâíèõ òåõíîëîã³é ³ç ìåòîþ âèáîðó ïåâíî¿ ñòàò³ 
ìàéáóòíüî¿ äèòèíè, çà âèêëþ÷åííÿì âèïàäê³â, êîëè öå 
âèêîíóºòüñÿ çàäëÿ ïîïåðåäæåííÿ óñïàäêóâàííÿ ìàéáóòíüîþ 
äèòèíîþ õâîðîáè, ïîâ’ÿçàíîþ ³ç ñòàòòþ».  

                                                            
245 (Ìèêèòåíêî Ä. Î., Áàäþê Â. Ì., Ìèêèòåíêî Â. Â., 2018). 
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Òàêèì ÷èíîì, ââàæàºìî çà äîö³ëüíå çàçíà÷èòè: àâòîðè 
äîòðèìóþòüñÿ ïåðåêîíàííÿ ïðî òå, ùî ìåäè÷íà ãåíåòèêà ìàº 
á³ëüø ìàñøòàáíèé ïîòåíö³àë ùîäî ðåàë³çàö³¿ ïåðñïåêòèâíèõ 
íàïðÿìê³â ö³ëåîð³ºíòîâàíîãî ðîçâèòêó ³ ïîøèðåííÿ. Îñòàíí³ ñàìå 
³ ìàþòü íàéá³ëüø ñóòòºâå çíà÷åííÿ äëÿ êë³í³÷íî¿ ïðàêòèêè. Ïðè 
ïðîâåäåíí³ äîñë³äæåíü ó ìåäè÷í³é ãåíåòèö³, ð³çíîãî ñòóïåíÿ 
ñêëàäíîñò³, íåîáõ³äíîþ óìîâîþ º, ó ïåðøó ÷åðãó, äîòðèìàííÿ 
åòè÷íèõ òà ïðàâîâèõ íîðì, çàñíîâàíèõ íà ïðèíöèïàõ 
êîíô³äåíö³éíîñò³, ïðîöåñóàëüíî¿ ñïðàâåäëèâîñò³, â³äñóòíîñò³ 
äèñêðèì³íàö³¿ çà ìåäè÷íèìè ïîêàçàííÿìè. 
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FISH fluorescence in situ hybridization, 

ôëþîðåñöåíòíà ã³áð³ä³çàö³ÿ in situ 

ÐÀÐÐ-À pregnancy associated plasma prote³n-A 

ïðîòå¿í-À, àñîö³éîâàíèé ç âàã³òí³ñòþ 
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П І С Л Я М О В А  

Ñîö³àëüíî-åêîíîì³÷íèé ñòàòóñ äåðæàâè, äîáðîáóò ¿¿ ãðîìàäÿí 
â çíà÷í³é ì³ð³ çàëåæèòü â³ä íàóêîâîãî òà òåõíîëîã³÷íîãî ð³âíÿ 
ìåäèöèíè. Ñåðåä íàóêîâî-ïðàêòè÷íèõ íàïðÿìê³â â îñòàíí³ ðîêè 
ïð³îðèòåòíå çíà÷åííÿ íàáóâàº òàêà ãàëóçü. ÿê ãåíåòèêè ëþäèíè. 

Íàðàç³, ìè º ñâ³äêàìè ñòð³ìêîãî ðîçâèòêó ó âñüîìó ñâ³ò³ 
ãåíåòèêè, ÿêà çáàãàòèëàñü ãëèáèííèì äîìåíîì çíàíü, ùî 
âêëþ÷àº ãåíîì³êó, åï³ãåíîì³êó, òðàíñêðèïòîì³êó, ïðîòåîì³êó ³ 
ìåòàáîëîì³êó, ùî òðàíñôîðìóâàëîñü â âèð³øåííÿ àêòóàëüíèõ 
ïðàêòè÷íèõ ïðîáëåì.  

Ç öüîãî, ïîñòàëî, âñå ñèëüí³øå é àêòóàëüí³øå, çàïèòàííÿ 
ùîäî ãîòîâíîñò³ ñèñòåìè ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè Óêðà¿íè ó íîâèõ 
óìîâàõ ñîö³àëüíèõ òà á³îåòè÷íèõ âèêëèê³â ³ ðèçèê³â ñòàëîìó 
ðîçâèòêó, íàñàìïåðåä, ó ïëîùèíàõ ùîäî âðàõóâàííÿ ìîðàëüíèõ 
òà ïðàâîâèõ ïðèíöèï³â çàïðîâàäæåííÿ áàçîâèõ ïðèíöèï³â 
òåõíîãëîáàë³çìó ïðè ðîçøèðåíí³ ì³æíàðîäíîãî îáì³íó 
íàóêîâèìè äîñÿãíåííÿìè ³ ïåðåõîäó íà ñó÷àñíèé ³ííîâàö³éíèé 
óêëàä ùîäî çàáåçïå÷åííÿ æèòòºä³ÿëüíîñò³ òà îõîðîíè çäîðîâ’ÿ.  

Âèçíàâøè âàæëèâ³ñòü ³ ïð³îðèòåòí³ñòü åâîëþö³¿ ñó÷àñíî¿ 
ìåäè÷íî¿ ñôåðè Óêðà¿íè, àâòîðàìè ïðîâåäåíî ì³æäèñöèïë³íàðíå 
íàóêîâî-ïðèêëàäíå äîñë³äæåííÿ òà óñâ³äîìëåíî íå ëèøå 
êîíñîë³äóþ÷ó é ðåãóëþþ÷ó ðîëü äåðæàâíîãî óïðàâë³ííÿ 
ñó÷àñíîþ ñèñòåìîþ îõîðîíè çäîðîâ’ÿ, à é, îñîáëèâî, íàãàëüí³ñòü 
âèçíà÷åííÿ òà ôîðìóëþâàííÿ îá’ºêòèâíèõ ìåäè÷íèõ ³ åòè÷íèõ 
àñïåêò³â ïðîâàäæåííÿ ãåíåòè÷íîãî òåñòóâàííÿ òà 
êîíñóëüòóâàííÿ. 

Òîæ, ç ö³ºþ ìåòîþ, äîñë³äíèêàìè âèêîíàíî êîìïëåêñíå 
óçàãàëüíåííÿ ðåçóëüòàò³â ôàõîâî-íàóêîâèõ ðîçðîáîê ó ïëîùèí³: 
ñèñòåìíîãî àíàë³çó âèäàòíèõ äîñÿãíåíü ó á³îëîã³¿ òà ìåäè÷í³é 
ãåíåòèö³; ðîçêðèòòÿ ñó÷àñíèõ ìåòîä³â, ÿê³ âèêîðèñòîâóþòüñÿ ó 
ìåäè÷í³é ãåíåòèö³; ôîðìàë³çàö³¿ åëåìåíò³â ³ñíóþ÷î¿ ñèñòåìè 
êëàñèô³êàö³¿ ñïàäêîâèõ õâîðîá. Ïîðÿä ³ç öèì, çä³éñíåíî 
àíàë³òè÷íå îïðàöþâàííÿ ³íôîðìàö³éíèõ ìàòåð³àë³â òà äîñë³äíî-
ïðèêëàäíèõ ðåçóëüòàò³â, îñíîâíèõ ïàðàìåòð³â ðîçâèòêó ³ 
çàñòîñóâàííÿ ïðîâ³äíî¿ ìåòîäîëîã³¿ ó ïðàêòèö³ ïðåíàòàëüíîãî òà 
ïðå³ìïëàíòàö³éíîãî ãåíåòè÷íîãî òåñòóâàííÿ. Öå äîçâîëèëî 
ñôîðìóëþâàòè, îá´ðóíòóâàòè òà ðåïðåçåíòóâàòè íèçêó 
³íâàð³àíòíèõ, íàéá³ëüø ïë³äíèõ, ìåòîäîëîã³÷íèõ çàñàä 
âïðîâàäæåííÿ ïðåíàòàëüíîãî ãåíåòè÷íîãî òåñòóâàííÿ òà 
ïðå³ìïëàíòàö³éíî¿ ãåíåòè÷íî¿ ä³àãíîñòèêè ³ ñêðèí³íãó.  
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Ìàºìî çâåðíóòè óâàãó ³ íà òå, ùî íèí³ åòè÷íèé ôàêòîð âïëèâó 
íà ïðîöåñè íàö³îíàëüíîãî â³äòâîðåííÿ óñå á³ëüøå ³íòåãðóºòüñÿ ç 
ä³ÿëüí³ñòþ, ÿêà ìàº ì³ñöå â óñ³õ ñôåðàõ ïðåíàòàëüíîãî 
ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ ó êîíòåêñò³ çàáåçïå÷åííÿ âèñîêîãî 
ð³âíÿ ÿêîñò³ íàøîãî æèòòÿ íàñåëåííÿ. Éîãî ³ ðîçãëÿäàºìî, 
âëàñíå, ÿê âàæëèâèé àíòèêðèçîâèé êîìïîíåíò äåìîãðàô³÷íî¿ 
ðåãåíåðàö³¿ â êðà¿í³. Íàãîëîøóºìî ³ íà òîìó, ùî íå ìåíø 
âàæëèâèì àñïåêòîì ó ïîêðàùåíí³ äåìîãðàô³÷íî¿ ñèòóàö³¿ â 
Óêðà¿í³, ó ö³ëîìó, òà ñóòòºâîãî çíèæåííÿ ð³âíÿ 
äåñòàá³ë³çàö³éíîãî ñòðåñó íà òåðåíàõ íàøî¿ äåðæàâè, çîêðåìà – º 
³í³ö³þâàííÿ ïðîöåñ³â òðàíñôîðìàö³¿ ìåíòàë³òåòó ìåäèê³â ³ 
ñóñï³ëüíî¿ ñâ³äîìîñò³, çàãàëîì, çà óðàõóâàííÿ ïñèõîëîã³÷íèõ òà 
ñîö³àëüíèõ ôàêòîð³â ñàìå ó ïèòàííÿõ ðåàë³çàö³¿ ïðåíàòàëüíî¿ 
ãåíäåðíî¿ ñåëåêö³¿. 

Äîö³ëüíèì º ï³äêðåñëèòè, ùî ìåäè÷íà ãåíåòèêà 
õàðàêòåðèçóºòüñÿ áàãàòîâåêòîðíîþ ñïðÿìîâàí³ñòþ ç çàëó÷åííÿì 
ìóëüòèäèñöèïë³íàðíî¿ êîìàíäè ôàõ³âö³â – ãåíåòèê³â, 
ðåïðîäóêòîëîã³â, àêóøåð³â, íåîíàòîëîã³â, ïåä³àòð³â, òåðàïåâò³â, 
íåâðîïàòîëîã³â, ïñèõ³àòð³â, äåðìàòîëîã³â, îôòàëüìîëîã³â òà 
³íøèõ. Ïðè âèêîíàíí³ ñâî¿õ ïðîôåñ³éíèõ îáîâ’ÿçê³â âîíè ïîâèíí³ 
âèð³øóâàòè áåçë³÷ åòè÷íèõ ïèòàíü. äåÿê³ ç ÿêèõ, íå ìàþòü 
îäíîçíà÷íî¿ â³äïîâ³ä³ òà íå âèð³øåí³ ³ äî íàøîãî ÷àñó. Òîìó, 
íàäçâè÷àéíå âåëèêå çíà÷åííÿ ìàº ï³äâèùåííÿ ð³âíÿ ãåíåòè÷íèõ 
çíàíü, ÿê³ ïîñò³éíî îíîâëþþòüñÿ, óäîñêîíàëþþòüñÿ, 
äîïîâíþþòüñÿ, ó ïîºäíàíí³ ç ïîêðàùàííÿì á³îåòè÷íî¿ êóëüòóðè 
ñï³ëüíîòè íà âñ³õ ð³âíÿõ, ïî÷èíàþ÷è â³ä øèðîêèõ âåðñòâ 
íàñåëåííÿ, áàçîâîãî ð³âíÿ ñòóäåíò³â çàêëàä³â âèùî¿ ìåäè÷íî¿ 
îñâ³òè, óçàãàëüíåíèõ ïîëîæåíü – äëÿ ñ³ìåéíèõ ë³êàð³â, 
ñïåöèô³÷íèõ êîíöåïòóàëüíèõ ïðàâèë – â³äïîâ³äíî äî êîíêðåòíî¿ 
ñïåö³àëüíîñò³.  

²ìïëåìåíòàö³ÿ åòè÷íèõ òà ïðàâîâèõ ñòðàòåã³é ó ìåäè÷íó 
ãåíåòèêó çà íàñë³äêàìè àêòèâ³çàö³¿ ïðîâàäæåííÿ òåõíîëîã³é 
ãåíåòè÷íîãî òåñòóâàííÿ ç óðàõóâàííÿì ïðèíöèï³â ìîðàëüíîñò³, 
âèçíà÷åíèõ ÷³òêèìè âèìîãàìè ñó÷àñíî¿ á³îåòèêè, º ðåàëüíèì 
ïðîäóêòèâíèì íàäáàííÿì ó ñôåð³ îõîðîíè çäîðîâ’ÿ íàñåëåííÿ. À, 
âêàçàíå, ñïðîìîæíå çàáåçïå÷èòè ïîÿâó íîâ³òíüî¿ ïðèðîäè 
ðåñóðñ³â, ðåçåðâ³â ³ ìîæëèâîñòåé ìåäè÷íî¿ ãåíåòèêè ó êîíòåêñò³ 
ñòâîðåííÿ é ãåíåðóâàííÿ íåîðäèíàðíèõ ñèñòåìíèõ óìîâ çàäëÿ 
âèíèêíåííÿ íîâî÷àñíî¿ ñèòóàö³¿ ó ñòàëîìó ðîçâèòêó óêðà¿íñüêîãî 
ñóñï³ëüñòâà òà íàö³¿.  
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