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Особливости нейророзвиткових порушень  
у дітей із генетичними хромосомними аномаліями

Вступ. Нейророзвиткові порушення – це стани, що 
виникають через порушення розвитку нервової си-
стеми і впливають на функціювання мозку. Вони 
провокують відхилення когнітивних, емоційних, 
моторних і поведінкових навичок. Ці порушення ви-
являються в дитинстві й можуть з’являтися упродовж 
життя у різних ступенях тяжкости. Найпоширеніши-
ми є розлади розвитку мовлення, вимови звуків (дис-
лалія), спектра аутизму, інтелектуального розвитку, 
дефіцит уваги та гіперактивність [8]. Причини ней-
ророзвиткових порушень можуть бути різними й 
охоплюють, зокрема, генетичні чинники та вплив 
довкілля. До генетичних чинників належать мутації 
генів, хромосомні аномалії, епігенетичні зміни та інші 
порушення [5]. Хромосомні аномалії, спричинені 
генетичними порушеннями, посідають чільне місце 
у структурі спадкових недуг людини [11]. Ці пору-
шення викликані зміною кількости або структурою 
хромосом. За інформацією з літератури, серед ново-
народжених частота хромосомної аномалії становить 
0,6–1,0 % і зумовлює інтелектуальні порушення та 
затримку фізичного розвитку [1, 2, 4]. Синдром дефі-
циту уваги з гіперактивністю є поширеним розладом 
розвитку нервової системи у дітей шкільного віку з 
хромосомною аномалією, у 50,0 % випадків збері-
гається в дорослому віці [7].

Синдром Дж. Л. Давна (47,ХХ+21 або 47,ХY+21) – ге-
нетичний синдром, який виникає внаслідок анеупло-
їдії 21-ї хромосоми і спричинений нерозходженням 
хромосом під час гаметогенезу, що призводить до 
появи додаткової хромосоми. Ця аномалія виявляєть-
ся інтелектуальними порушеннями, обмеженнями 
росту та специфічними рисами обличчя. Трисомія 
21-ї хромосоми є основною генетичною причиною 
аномалій розвитку, а  також порушень когнітивних і 
навчальних дефіцитів у дітей різного віку [15]. Діти 
з синдромом Дж. Л. Давна найчастіше мають зниже-
ний м’язовий тонус (гіпотонію), брахіцефальну фор-
му голови, пласке перенісся, складку, плями в рай-
дужці, мікрогнатію, маленькі вуха, надлишок шкіри 

на задній частині шиї, скошені вгору зорові щілини, 
короткий п’ятий палець, єдину поперечну долонну 
складку, клинодактилію. Крім цього, людям із син-
дромом Дж. Л. Давна  притаманні значний ризик 
втрати слуху (75,0 %), обструктивного апное сну 
(50,0–79,0 %), середнього отиту (50,0–70,0 %), проблем 
із очима (60,0 %), зокрема катаракти (15,0 %) і пору-
шення рефракції (50,0 %), вроджених вад серця (50,0 %), 
неврологічної дисфункції (1,0–13,0 %), атрезії шлун-
ково-кишкового каналу (12,0 %), вивиху стегна (6,0 %) 
і розладів щитоподібної залози (4,0–18,0 %). Когні-
тивні порушення у людей із синдромом Дж. Л. Давна 
можуть коливатися від легкого ступеня (з IQ від 50 
до 70) до помірного (з IQ від 35 до 50), а інколи мо-
жуть бути досить вагомими (з IQ від 20 до 35) [12]. 

Синдром Г. Тернера (45,X0) – одна з найпоширені-
ших хромосомних аномалій зі щорічною частотою від 
1:1500 до 1:4000 живонароджених немовлят жіночої 
статі [9, 10]. Поширеність цієї недуги в Україні стано-
вить 1 на 1290 новонароджених дівчаток [3]. За резуль-
татами обстеження вченими з Великої Британії 127 
пацієнток із синдромом Г. Тернера, більшість (83,0 %) 
зазнали значних труднощів соціяльного спілкування і 
майже кожна четверта дитина (23,0 %) відповідала 
діягностичним критеріям розладу аутичного спектра 
(РАС). Третина пацієнток (34,0 %) мала принаймні 
одну ознаку порушеного нейророзвитку. У дівчаток із 
синдромом Г. Тернера, які мали РАС, фіксували більший 
ризик емоційного розладу (тривожність), синдрому 
дефіциту уваги та гіперактивности [11]. 

Ретроспективне когортне дослідження серед 1392 
пацієнток із синдромом Г. Тернера, включених до 
Шведського національного реєстру пацієнтів, пока-
зало, що в осіб із  цим діягнозом фіксували у вісім 
разів підвищений ризик  виявів інтелектуальної не-
достатности і в чотири рази більший ризик  виник-
нення РАС порівняно з контрольною групою. Також 
достовірно частіше спостерігалися розлади харчової 
поведінки або поведінкові порушення, корені яких 
сягали у раннє дитинство [6]. 
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У хворих із синдромом Г. Клайнфельтера (47, XXY) 
наявність додаткової статевої хромосоми посилює 
проблеми нервового розвитку та мовлення. Наявність 
цього синдрому впливає на розвиток нервової системи 
та підвищує ризик виникнення когнітивних, психоло-
гічних і соціяльних порушень, хоча спостерігається 
значна неоднорідність у профілі розвитку нервової 
системи. Синдром Г. Клайнфельтера характеризується 
специфічним когнітивним профілем із переважно вер-
бальним дефіцитом, збереженою функцією в невер-
бальній та візуально-просторовій сферах, виконавчою 
дисфункцією і соціяльними порушеннями, а також 
підвищеною вразливістю до психічних розладів.

Поєднання когнітивних, психологічних і соціяльних 
проблем потенційно може негативно вплинути на 
якість життя [14]. 

Мета дослідження. З’ясувати особливости нейро-
розвиткових порушень у дітей із генетичними хро-
мосомними аномаліями.

Матеріяли й методи дослідження. Дослідження 
проводили в умовах медико-генетичного центру Дер-
жавної установи  «Інститут спадкової патології НАМН 
України» (м. Львів), куди впродовж 2022–2024 рр. на 
консультацію звернулися батьки 19 дітей (8 дівчаток, 
11 хлопчиків) із хромосомними аномаліями (основна 
група), у яких  діягноз підтверджено цитогенетичним 
методом. Вік обстежуваних дітей коливався від 2 
(синдром Дж. Л. Давна) до 10 років (синдром Г. Тер-
нера). До контрольної групи увійшло 15 дітей без 
порушення нейророзвитку відповідних статі й віку.

Згідно з вимогами комітету з біоетики «Про про-
ведення лабораторних досліджень біологічного ма-
теріялу», від батьків кожної дитини отримали пись-
мову згоду на обстеження їхніх дітей.

У анкетах на прийомі у лікаря фіксували, зокрема, 
відомости про стать, вік дитини, діягноз хвороби, 
шкідливі звички кожного з батьків, шкідливість се-
редовища праці матері до народження дитини, чер-
говість вагітности й черговість пологів.  

Карта спостереження дитини включала інформацію 
про велику моторику і зорово-рухову координацію, 
рівновагу, латеризацію (основна рука / нога), реакцію 
на слух, мануальні здібности, графомоторику, агре-
сивну й автоагресивну поведінку, наслідування, кон-
центрацію уваги, поведінку під час візиту до лікаря 
[13]. Карту спостереження переведено в бальну шка-
лу. Складники кожної сфери оцінено від 1 до 3 балів, 
виведено сумарний бал вияву порушення у кожній 
сфері. Функцію оцінювали в 1 бал, якщо дитина са-
мостійно виконувала ту чи іншу дію і/чи поведінка 
або реакція були адекватними її віку, 2 бали – якщо 
дитина потребувала допомоги дорослого для вико-
нання того чи іншого завдання або її поведінка чи 
реакція були не зовсім адекватними її віку, проте в 
межах норми, 3 бали – якщо виконання того чи ін-
шого завдання для дитини є непосильним або вона 
не намагається його виконати, а реакція чи поведінка 
є надто бурхливими або загальмованими, що не від-
повідає її віку. 

Статистичне опрацювання клінічних показників 
здійснювали за загальноприйнятою методикою із за-
стосуванням персонального комп’ютера в пакеті про-
грам Statіstіca 7 і Mіcrosoft Excel – 2007. 

Обчислювали середнє значення М, стандартну по-
хибку середнього арифметичного m і значення кое-
фіцієнта Стьюдента t для кожного набору. Обчислен-
ня здійснювали за формулами:

де 	 xі – і-те значення набору;
N – кількість значень у наборі.

Достовірність отриманих результатів за значення-
ми коефіцієнта Стьюдента t й кількістю спостережень 
n у кожному наборі оцінювали згідно з таблицями 
«Значення нормального інтеграла ймовірностей у 
межах ± t» та «Площа кривої ймовірностей у межах 
± t для малого об’єму сукупности».

Для кожного порівняння знайдено ймовірність (р) 
того, що різниця недостовірна, яка для більшости 
наборів не перевищувала 0,05. Значення р знаходили 
в таблиці «Значення нормального інтеграла ймовір-
ностей у межах ± t» відповідно до коефіцієнта Стью-
дента t. Коефіцієнт Стьюдента t для середніх показ-
ників різниці визначали за формулами:

де М1, М2 – середні значення двох наборів;
m1, m2 – похибки середнього арифметичного двох  

наборів. 

Результати дослідження та їхнє обговорення. 
З метою аналізу даних клінічного дослідження об-
стежили 19 дітей із хромосомними аномаліями 
(табл. 1). Серед них переважали пацієнти з синдро-
мом Дж. Л. Давна – 11 (57,8 %), 5 (26,3 %) дівчаток 
мали синдром Г. Тернера, 3 (15,8 %) хлопчики –  
синдром Г. Клайнфельтера. У сільській місцевости 
проживало 12 дітей (57,1 %), 7 (42,9 %) були меш-
канцями міста. 	

Як бачимо з табл. 1, частота в популяції хворих 
із синдромом Дж. Л. Давна – 1:650, найвища серед 
пацієнтів із хромосомними аномаліями, частота 
хворих із синдромом Г. Клайнфельтера – 1:700 хлоп-
чиків, теж доволі висока, частота хворих із синдро-
мом Г. Тернера – 1:2 000–1:5 000 дівчаток. Хоча 
частота синдрому Дж. Л. Давна та синдрому Г. Клайн­
фельтера в популяції майже однакова, проте най-
частіше щодо нейророзвиткових порушень до  
лікаря зверталися батьки дітей із синдромом Дж. Л. Дав-
на – завдяки швидкій верифікації діягнозу в ран-
ньому віці.
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Таблиця 1
Спектр хромосомних аномалій  серед дітей  

із порушеним нейророзвитком (n)

Синдром Кіль кість 
дітей Код МКХ­10 Чоловічий фенотип Жіночий фенотип Частота 

в популяції

Синдром Дж. Л. Давна 11 Q90.0 47,ХY+21 47,ХХ+21 1:650

Синдром Г. Тернера 5 Q96.0 - 45,Х0, 45,X0/ 46,XX 1:2 000–1:5 000
дівчаток

Синдром Г. Клайнфельтера 3 Q98.4 47,ХХY 47,XXY/ 46,XY - 1:700 хлопчиків

Оскільки специфічного лікування хромосомних 
аномалій  не існує, рання медична допомога та соці-
яльна підтримка значно поліпшують якість життя. 
Тому серед усіх  пацієнтів провели анкетування для 
виявлення нейророзвиткових порушень з метою по-
дальшої корекції у фахівця.

У табл. 2 наведено показники орієнтації у дітей із 
нейророзвитковими порушеннями та контрольної 
групи. Достовірно частіше (p < 0,0001) у дітей із хро-
мосомними аномаліями (11,66 ± 4,402) фіксували 
порушення великої моторики порівняно з дітьми кон-
трольної групи (4,93 ± 1,73).

Найчастіше порушення великої моторики (потреба 
у фізичній опорі під час руху, неможливість підско-
чити, незграбність під час гри з м’ячем) спостерігали 
у дітей із синдромом Дж. Л. Давна. Діти із хромосом-
ними аномаліями  не могли точно визначити доміну-
вання лівої чи правої кінцівки або частини тіла за 
вимогою лікаря. З віком ситуація у дітей, із якими 
займалися батьки або наставники, трохи поліпшу-
валася, але не була чітко виражена, як у дітей кон-
трольної групи. Тому достовірно частіше (p < 0,035)
у дітей із хромосомними аномаліями (4,0 ± 2,69) фік-

сували порушену латеризацію порівняно з дітьми 
контрольної групи (4,0 ± 0,96). 

Окрім цього, батьки хворих дітей часто скаржили-
ся, що ті реагують на різні звуки зі значним запізнен-
ням, а інколи не можуть вказати напрямок походжен-
ня звукового джерела. Найчастіший симптом у таких 
дітей – затуляння вух обома руками під час різких 
звуків. Тому достовірно частіше (p < 0,007) у дітей із 
хромосомними аномаліями (6,46 ± 2,03) була пору-
шена реакція на слух порівняно з дітьми контрольної 
групи (3,06 ± 1,52). У пацієнтів основної групи (1,25 ± 4,5) 
достовірно частіше (p < 0,000) спостерігали трудно-
щі в розвитку мовлення, зокрема ехолалію, непра-
вильне використання слів у реченні, часто неосмис-
лене повторення тексту, зайві запитання, що не 
стосуються теми розмови, порівняно з дітьми кон-
трольної групи (0,56 ± 0,62). Найуразливішими були 
діти з синдромом Дж. Л. Давна, які частково або зов-
сім не розуміли звертання до них як лікаря, так і бать-
ків. У дівчаток із синдромом Г. Тернера мова інколи 
була невиразною, проте вони все розуміли і могли 
повторити текст. У хлопчиків із синдромом Г. Клайн­
фельтера фіксували труднощі включення мовлення.

Таблиця 2
Показники орієнтації у дітей із нейророзвитковими порушеннями (n; M ± m; p)

Групи Велика
моторика

Реакція на 
слух

Зоро ва 
реакція

Чут тєва 
реакція Рівно вага Мова Лате риза ція

Основна група хворих 
із хромосом ними 
аномаліями, n = 19

11,66 ± 4,402 6,46 ± 2,03 6,4 ± 2,031 5,4 ± 1,45 3,6 ± 1,121 1,25 ± 4,5 4,0 ± 2,69

Контрольна група,
n = 15 4,93 ± 1,73 4,00 ± 0,96 3± 0,96 1,5 ± 1,03 2,75 ± 1,00 0,56 ± 0,62 3,06 ± 1,52

Показник р 0,0001 0,007 0,26 0,201 0,66 0,001 0,035

Щодо інших показників орієнтації (зорова та чут-
тєві реакції, рівновага) у дітей із нейророзвитковими 
порушеннями не виявлено достовірної різниці (р > 0,05) 
порівняно з дітьми контрольної групи. 

У дітей із нейророзвитковими порушеннями (5,27 ± 1,1) 
достовірно частіше (p < 0,001), ніж у дітей контроль-
ної групи (1,25 ± 0,447), були порушені пізнавальні 

здібности (табл. 3). Хворим дітям не вдавалося пра-
вильно відповісти на більшість питань, що стосува-
лися оглядових дитячих малюнків, вони не могли 
назвати правильно цифри. Настрій дитини часто змі-
нювався як упродовж консультації лікаря, так і вдома. 
Дитина виявляла значну активність, все чіпала в ка-
бінеті, надто пильно вивчала оточення.
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Таблиця 3 
Оцінка комунікативних і поведінкових навичок  

у дітей із нейророзвитковими порушеннями (n; M ± m; p)

Групи Мануальні 
здіб ности

Насліду­
вання

Концентра­
ція уваги Експре сія Поведінка Сто сунки 

з ліка рем
Пізна вальні 
здіб ности

Пове дінка 
під час  
візиту

Основна група 
хворих із 
хромосомними 
аномаліями, n = 19

1,1 ± 0,75 1,133 ± 0,64 1,400 ± 0,507 1,26 ± 0,45 1,4 ± 0,51 1,00 ± 0,53 5,27 ± 1,1 1,1 ± 0,64

Контрольна група,
n = 15 0,62 ± 0,80 0,68 ± 0,7 1,125 ± 0,342 0,68 ± 0,70 0,81 ± 0,75 0,87 ± 0,61 1,25 ± 0,447 0,68

0,70

Показник р 0,81 0,725 0,141 0,11 0,17 0,58 0,001 0,72

Серед інших показників комунікативних і пове-
дінкових навичок (мануальні здібности, наслідуван-
ня, концентрація уваги, експресія, поведінка, сто-
сунки з лікарем) у дітей із нейророзвитковими 
порушеннями не виявлено достовірної різниці по-
рівняно з дітьми контрольної групи. Варто зауважи-
ти, що з лікарем діти основної (1,00 ± 0,53) і кон-
трольної (0,87 ± 0,61) груп поводилися майже 
однаково, без достовірної різниці (р > 0,05).

Рання верифікація діягнозу спадкової недуги до-
помагає поліпшити якість життя пацієнтів, сприяє 
запровадженню індивідуальної програми розвитку, 
забезпеченню мультидисциплінарного підходу фа-
хівців з метою запобігти або виявити на ранній 
стадії нейророзвиткові порушення, адже певні хро-
мосомні зміни можуть бути асоційовані з ризиком 
виникнення саме порушень нейророзвитку.

Висновки. 1. Нейророзвиткові  порушення у дітей 
із генетичними хромосомними аномаліями мають 
певні особливости. Достовірно частіше (p < 0,0001) 
у дітей із хромосомними аномаліями (11,66 ± 4,402) 
порушено велику моторику, є труднощі розвитку мов-
лення, зокрема ехолалія, неправильне використання 
слів у реченні, неосмислене повторення тексту, зайві 
запитання, що не стосуються теми розмови, поруше-
но пізнавальні здібности. Рання діагностика розладів 
нейропсихологічного розвитку у дітей із хромосом-
ними аномаліями, що негативно впливає на життя 
хворої дитини, її родини й усього суспільства, а також 
допомога фахівців різних спеціяльностей уможливлять 
поліпшити таким дітям якість повсякденного життя. 
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Особливости нейророзвиткових порушень у дітей  
із генетичними хромосомними аномаліями

М. І. Дробчак, Н. Р.  Кеч
 

Вступ. Нейророзвиткові порушення – це стани, що виникають через порушення розвитку нервової сис-
теми і впливають на функціювання мозку, особливо у дітей із хромосомними аномаліями.

Мета. Виявити порушення нейророзвитку у дітей із хромосомними аномаліями й порівняти їхні вияви із 
показниками дітей контрольної групи.

Матеріяли й методи. Дослідження проводили в умовах медико-генетичного центру ДУ «Інститут спад-
кової патології НАМН України» м. Львова, куди на консультацію впродовж 2022–2024 рр. звернулися бать-
ки 19 дітей із хромосомною аномалією (основна група). Усім дітям діягноз хромосомної аномалії підтвер-
джено цитогенетичним методом. Вік обстежуваних  дітей  коливався від 2 (синдром Дж. Л. Давна) до 10 
років (синдром Г. Тернера). До контрольної групи увійшли 15 дітей відповідних віку і статі без порушення 
нейророзвитку.

Результати. Достовірно частіше (p < 0,0001) у дітей із хромосомною аномалією (11,66 ± 4,402) фіксували 
порушення великої моторики порівняно з дітьми контрольної групи (4,93 ± 1,73). У пацієнтів основної гру-
пи (1,25 ± 4,5) достовірно частіше (p < 0,0001) спостерігалися труднощі мовлення, зокрема, ехолалія, непра-
вильне використання слів у реченні, часто неосмислене повторення тексту, зайві запитання, що не стосу-
ються теми розмови, порівняно з дітьми контрольної групи (0,56 ± 0,62). У дітей із нейророзвитковими 
порушеннями (5,27 ± 1,1) достовірно частіше (p < 0,001) виявляли гірші пізнавальні здібности порівняно з 
дітьми контрольної групи (1,25 ± 0,447).

Висновки. Розлади нейропсихологічного розвитку у дітей із хромосомними аномаліями є вагомою про-
блемою, що негативно впливає на якість життя хворої людини, її родини й усього суспільства. Рання діягнос-
тика та допомога фахівців різних спеціяльностей уможливлять поліпшити таким дітям якість повсякденно-
го життя.

Ключові слова: порушення нейророзвитку, хромосомна аномалія, карта спостереження, велика мотори-
ка, мовлення, тривожність, порушення поведінки.  
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Neurodevelopmental Disorders in Children with Genetic Chromosomal Pathology
M. Drobchak, N. Kech

Introduction. Neurodevelopmental disorders are a group of conditions that arise due to disorders of the development 
of the nervous system and affect the functioning of the brain, especially in children with chromosomal pathology.

The aim of the study. To identify neurodevelopmental disorders in children with chromosomal pathology and 
compare their manifestations with the data of children in the control group.

Materials and methods. The study was conducted in the conditions of the medical genetic centre of the State 
University "Institute of Hereditary Pathology of the National Academy of Sciences of Ukraine" in Lviv, where the 
parents of 19 children with chromosomal pathology (the main group) sought consultation during 2022-2024. The 
diagnosis of chromosomal pathology was confirmed by the cytogenetic method for all children. The ages of the 
examined children ranged from 2 years (J. L. Down's syndrome) to 10 years (G. Turner's syndrome). The control 
group included 15 children without neurodevelopmental disorders of the appropriate age and gender.

Results. Among 19 children with chromosomal pathology (table 1), patients with J. L. Down syndrome pre-
vailed - 11 (57.8 %) children. In second place were 5 (26.3 %) girls with H. Turner's syndrome, and in third place 
were 3 (15.8 %) boys with H. Klinefelter's syndrome. Among 19 patients, 12 (57.1 %) lived in rural areas, and 7 
(42.9 %) children lived in the city. Significantly more often (p < 0.0001) children with chromosomal pathology 
(11.66 ± 4.402) had impaired gross motor skills compared to children of the control group (4.93 ± 1.73). In the 
patients of the main group (1.25 ± 4.5) significantly more often (p < 0.0001) difficulties in the speech were observed, 
in particular echolalia, incorrect use of words in a sentence, often senseless repetition of the text, unnecessary ques-
tions that do not relate to the topic of the conversation in compared with children of the control group (0.56 ± 0.62).

Cognitive abilities were impaired in children with neurodevelopmental disorders (5.27 ± 1.1) significantly more 
often (p < 0.001) compared to children in the control group (1.25 ± 0.447).

Conclusions. Since disorders of neuropsychological development are a serious problem among children with 
chromosomal pathology, it significantly affects the quality of life of the sick person himself, his family and society 
as a whole. Therefore, early diagnosis and assistance from specialists of various specialities will help such children 
in everyday life and their social inclusion.

Keywords: neurodevelopmental disorders, chromosomal pathology, observation card, gross motor skills, speech, 
anxiety, behavioral disorders.
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