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АНОТАЦІЯ

Метою дослідження було встановити генетичні засади і фенотипові прояви гемофілії у дітей.
Встановлено 15 випадків захворюваності на гемофілію у дітей. Кількість хворих на гемофілію тяжкої формою – 73%, помірної – 13%, легкої – 13%. За локалізацію крововиливів: частіше були вражені суглоби кінцівок: колінні і ліктьові, гомілковостопні, рідше — кульшові, плечові, променевозап’ясткові суглоби. З дослідження родоводів з’ясовано 8 випадків із встановленою передачею мутантного гену 7 випадків з нез’ясованою передачею. Це може бути пов’язано з недостатньою обізнаністю і обстеженістю родичів.
Дипломну роботу викладено на 52 сторінках, вона містить 1 таблицю та 9 рисунків. Наведено посилання на 55 джерел літератури.
Ключові слова: гемофілія, фактори зсідання крові, діти, крововиливи, родоводи

The purpose of the study was to establish the genetic bases and phenotypic manifestations of hemophilia in children.
15 cases of hemophilia in children have been established. The number of patients with severe hemophilia - 73%, moderate - 13%, mild - 13%. For the localization of hemorrhages: the joints of the limbs were more often affected: knee and elbow, ankle, less often - hip, shoulder, radiocarpal joints. The study of pedigrees revealed 8 cases with established transmission of the mutant gene and 7 cases with unexplained transmission. This may be due to insufficient awareness and examination of relatives.
The thesis is laid out on 52 pages, it contains 1 tables and 9 figures. References to 55 literature sources are provided.
Key words: hemophilia, blood clotting factors, children, hemorrhages, pedigrees
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ВСТУП


Поширеність гемофілії у різних країнах світу, у тому числі в Україні, є приблизно однаковою – становить 24,5 випадку гемофілії А на 100 тис. новонароджених хлопчиків, а гемофілії В – майже в 5 разів менше. Загалом у світі нараховується близько 418 тис. хворих на тяжку форму гемофілії А та В. Однак якщо до загальної кількості цих пацієнтів додати кількість хворих на гемофілію легкої та середньої тяжкості, то вона перевищить 1,1 млн. В Україні на обліку перебувають понад 2 тис. пацієнтів з гемофілією (більшість із них мають тяжку форму хвороби) [Гемофілія в Україні, 2021].
Гемофілія є найбільш поширеним із тяжких порушень згортання крові і, якщо її не лікувати належним чином з раннього дитинства, може призвести до хронічного захворювання та довічної інвалідності. Гени факторів згортання крові розташовані на Х-хромосомі, оскільки це захворювання є генетичним, запобігти гемофілії неможливо. Однак пацієнти можуть вжити заходів для обмеження частоти та тяжкості кровотеч. Трьома найбільш розповсюдженими видами гемофілії є гемофілія А, гемофілія В, і гемофілія С [Mehta, 2023].
Гемофілія А є самою розповсюдженою у світі, на неї хворіють до 80 % всіх хворих на гемофілію. Мутація гена F8 на Х-хромосомі викликає низьке вироблення фактора згортання крові VIII, що призводить до кровотеч. За гемофілія В виникає дефіцит фактора IX (FIX), виникає внаслідок мутації гена F9 на Х-хромосомі [Kim, et al, 2021]. Гемофілія С успадковується не зчеплено зі статтю, ген знаходиться на 4 хромосомі, і зустрічається у світі з невеликою частотою (1 випадок на 1 млн. новонароджених).
Гемофілію слід запідозрити у неонатальному періоді у разі незвичайної кровотечі або позитивного сімейного анамнезу. Пізніше гемофілію слід підозрювати головним чином у чоловіків через аномальні синці/кровотечі або незвичайні кровотечі після інвазивних процедур, наприклад, тонзилектомії або

обрізання. Було показано, що профілактичне лікування, розпочате на ранній стадії за допомогою концентратів факторів згортання крові, запобігає гемофільній артропатії і, отже, є золотим стандартом лікування гемофілії А та В у більшості країн з адекватними ресурсами. У дитинстві та підлітковому віці для забезпечення оптимальних результатів необхідні індивідуальні стратегії лікування, що відповідають пацієнту та його способу життя [Demerdash, Ayad, 2022].
Метою дослідження було встановити генетичні засади і фенотипові прояви гемофілії у дітей.
Завдання:
1. Встановити частоту зустрічальності гемофілії у дітей області
2. З’ясувати	тип	і	тяжкість	гемофілії	в	залежності	від	коагуляційної активності фактору зсідання крові
3. Простежити локалізацію крововиливів у дітей
4. Проаналізувати родоводи дітей, хворих на гемофілію.
Предмет дослідження: гемофілія у дітей
Об’єкт: генетичні засади і фенотипові прояви гемофілії у дітей різного віку

ВИСНОВКИ
1. Виявлено за період дослідження 11 дітей хворих на гемофілією А, на гемофілію В – 4. Кількість хворих на гемофілію тяжкої формою – 11(73%), помірної – 2 (13%), легкої – 2 (13%).
2. Ступінь тяжкості кровотеч залежить від активності факторів зсідання крові
VIII або IX. Частота кровотеч і госпіталізацій з цього приводу була у всіх дітей різною, це залежить від багатьох факторів, і від віку, і від супутніх захворювань, і від догляду за дитиною
3. За локалізацію крововиливи у дітей, хворих на гемофілію частіше у суглоби кінцівок: колінні і ліктьові, гомілковостопні, рідше — кульшові, плечові, променевозап’ясткові суглоби. Також слід виділити міжм’язові гематоми і великі підшкірні гематоми.
4. З дослідження родоводів з’ясовано 8 випадків із встановленою передачею мутантного гену, 7 випадків з нез’ясованою передачею. Це може бути пов’язано з недостатньою обізнаністю і обстеженням родичів.
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