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Скринінг новонароджених як інструмент діагностики 
спадкових хвороб обміну речовин (СХОР) 

Скринінг новонароджених – масове обстеження дітей з метою виявлення 
спадкових хвороб обміну речовин (вроджених порушень метаболізму), які 
порушують нормальний розвиток дитини, загрожують життю та мають важкі 
наслідки (інвалідність) 

Первинний скринінг – відсіювання 
новонароджених із позитивними 
результатами 
Приклад  Польщі – аналіз маркерів  29 
хвороб 
Вторинний скринінг та уточнююча 
діагностика – відсіювання 
новонароджених із хибнопозитивними 
результатами 
Загальна частка - 0,5-1,0 % 

Новонародженні із підтвердженим 
діагнозом СХОР, які потребують 
лікування та наступного супроводу 
Загальна частка – 0,025-0,050%  





Стан скринінгу новонароджених в світі 

У 2002 році Американська Колегія медичних генетиків провела аналіз 
ефективності різних скринінгових програм і розподілила всі клінічні форми на 
три групи: захворювання з високою, помірною і низькою ефективністю 
терапії 
У першу групу включені 29 нозологій, що підлягають обов’язковому 
виявленню при масовому скринінгу новонароджених:  
 4 форми гемоглобінопатії,  
 6 аміноацидурій,  
 5 порушень окислення жирних кислот,  
 9 органічних ацидурій   
 5 різних станів: вроджений гіпотиреоз, муковісцидоз, галактоземія, 

адреногенітальний синдром, дефіцит біотинідази 
З 2009 р. в програму неонатального скринінгу США були включені 42 СХОР 
 



Стан скринінгу новонароджених в Україні 

• В Україні скринінг новонароджених впроваджено для 4 захворювань: 
фенілкетонурія, вроджений гіпотиреоз, адреногенітальний синдрому та 
муковісцидоз (імунофлюорометричний метод!!!) 

•                             2001 - 2004 рр. – ФКУ 
•                             2005 – 2011 рр. – ФКУ + ВГ 
•                             2012 – 2019 рр. – ФКУ + ВГ+  АГС + МВ 
•                             2014 – 2017 рр. – ФКУ +  ВГ 
•                             2018 р - ФКУ +В Г+ АГС + МВ 

 
• В окремих випадках розширений скринінг новонароджених з 

використанням методу ТМС виконується на комерційній основі в 
зарубіжних лабораторіях 
 

• Відповідно до Закону України № 2461 «Про забезпечення профілактики 
та лікування рідкісних захворювань» від 15.04.2014, та Наказів МОЗ № 
778 від 27.10.2014 році, № 919 від 30.12.2015 та № 731 від 29.06.2017, 
«Перелік рідкісних (орфанних) захворювань, що призводять до 
скорочення тривалості життя хворих або їх інвалідизації та для яких 
існують визнані методи лікування» включає більше, ніж 60 спадкових 
хвороб обміну речовин.  



Реєстр орфанних захворювань в Україні 
містить 171 захворювання (> 60 СХОР)                       
 

http://www.moz.gov.ua 







Маніфестація Симптоми 
 

СХОР 

 
Неврологічна 
 
 
 
Печінкова 

Метаболічна енцефалопатія 
Судоми 
 
 
Печінкова недостатність 
Жовтяниця,  
Холестаз 

3 АА 
4 ОА 
Галактоземія 
FAO 

Гепатоспленомегалія 

СХОР, які маніфестують в неонатальному періоді 

Серцева Серцева недостатність 
Кардіоміопатія 

3 АА 
Галактоземія 
FAO 

FAO 



Симптоми, які дозволяють запідозрити СХОР 

Сімейний анамнез: 
- близькоспоріднений шлюб 
- смерть попередніх дітей 

(перинатальні втрати, сепсис із 
невстановленим збудником, 
синдром раптової смерті,  

      нез’ясовані причини) 
 

Особливості внутрішньоутробного 
розвитку плода: 
- ЗВУР 
- структурні порушення – дизморфії 
- гепатолієнальний синдром плоду 
- асцит плода 
- неімунна водянка плода 

 
 
 
 

«Світлий проміжок» тривалістю 
декілька годин, днів від народження до 
перших клінічних проявів 
 
Відсутність позитивної динаміки 
незважаючи на проведення 
симптоматичної терапії 
 
Лабораторні зміни: 
- гіпоглікемія 
- стійкий метаболічний лактат-ацидоз 
- гіпербілірубінемія, не пов’язана із 

гемолітичною хворобою 
новонароджених 

- синдром холестазу 
- нейтропенія 

НЕСПЕЦИФІЧНА СИМПТОМАТИКА!!! 



Стани, при яких необхідно проводити диференційну 
діагностику  СХОР у дітей раннього віку 

• черепно-лицеві дизморфії 
• кісти нирок 
• респіраторні порушення 
• кардіоміопатія 
• дизритмія 
• судоми 
• порушення м’язевого тонусу 
• незвичайний запах сечі/поту 
• порушення толерантності до 

ентерального вигодовування 
• мальдигестія/мальабсорбція 

• блювота 
• гіпербілірубінемія неясного 

генезу 
• гепатомегалія 
• гіпотермія 
• недостатність наднирників 
• зміни шкіри/волосся 
• сонливість 
• раптове погіршення стану 
• порушення динаміки маси 
 



Лабораторні обстеження при диференційній 
діагностиці  СХОР та сепсису 

КРОВ СЕЧА 

• кетонові тіла, рН 
• запах або колір 

 
 
 
 

 
Спектр органічних кислот, 
оротова кислота, сукциніл 
ацетат 

• амоній 
• лактат, піруват 
• печінкові тести 
• коагулограма 
• сечова кислота, сечовина 
• холестерин, тригліцериди, 

креатинфосфокіназу 
 
Спектр амінокислот і 
ацилкарнітинів, галактоза 

NB! ЗАБІР КРОВІ ТА СЕЧІ ДО ПОЧАТКУ ПРОВЕДЕННЯ ТЕРАПІЇ 



https://www.isns-neoscreening.org 

Тактика ведення пацієнтів із СХОР 
визначається спеціалістами 

мультидисциплінарної команди 
 
 
 

Неонатолог 
Педіатр 

Метаболіст 
Генетик 
Дієтолог 
Невролог 

Анестезіолог 
Офтальмолог 

Ортопед 
Кардіолог 

Хірург 

Організація 
катамнестичного 
спостереження 



Маршрут пацієнта при підозрі на СХОР 

↑ діагностичних метаболітів  (DBS) 

Клініко-лабораторний діагностичний консиліум/Негайне 
інформування батьків пацієнтів 

Дитина в стаціонарі Дитина вдома 

Забір біоматеріалу для уточнюючої діагностики 

↑ діагностичних метаболітів 

Стабілізація стану дитини/рекомендації/госпіталізація та 
переведення у високоспеціалізований стаціонар 

ЛІКУЮЧИЙ ЛІКАР ІПАГ Follow-up 



ЗДОРОВ‘Я КОЖНОЇ ДИТИНИ В НАШИХ РУКАХ 

Дякую за увагу! 


