
38

СТАНДАРТИ ТА КОНСЕНСУСИ 
Український журнал дитячої ендокринології.— ISSN 2304"005X.— 2017.— № 1.— С. 38—46.

УДК 616-007.21-056.7-053.2-07:616.43-008.6-07

Діагностика синдрому 
Шерешевського–Тернера у дітей

Синдром Шерешевського—Тернера (СШТ) (код 
МКБ-10: Q 96) — друга за частотою патологія, 

що супроводжується низькорос лістю, є наслідком 
аномалій хромосоми Х і поєднує ендокринні, реп -
родуктивні, серцево-судинні, психосоціальні по -
ру  шення та вроджені вади розвитку. Поширеність 
СШТ в різних популяціях становить від 25 до 210 
на 100 000 живих новона  роджених дівчат. Значне 
запізнення зі встановлення первинного діагнозу 
СШТ спостерігають майже в усіх досліджуваних 
попу  ляціях, проте діагноз СШТ у пацієнтів із 
каріотипом 45,X встановлюють раніше, ніж за 
наявності інших його варіантів. У багатьох країнах 
каріотип 45,Х реєструють у 50—70 % хворих із 
СШТ, тоді як 30—50 % є носіями різних варіантів 
структурних аномалій хромосоми Х або мають 
мозаїчний варіант каріотипу. Рання діагнос тика 
СШТ ґрунтується на визначенні характерних фено -

типових ознак під час первинного огляду дитини 
зі скаргами на затримку зросту або статевого роз-
витку. 

Фенотипові прояви СШТ мають значну варіатив-
ність за різних варіантів каріотипу, що ускладнює 
діагностику, особливо за наявності хромосомного 
мозаїцизму. Основний прояв СШТ — затримка зрос-
ту різного ступеня: майже у 20—30 % дівчат, які звер-
таються по допомогу з приводу затримки зросту, 
діагностують цей синдром. Дефінітивний зріст хво-
рих із каріотипом 45,X не пере  вищує 142—145 см, 
що майже на 20 см нижче, ніж середній зріст здоро-
вих жінок у популяції. Як правило, у новонародже-
них дівчат із СШТ спостерігають нормальний для 
їхнього гестаційного віку зріст і масу тіла. Тому 
СШТ у новонароджених діагностують лише за наяв-
ності характерних фенотипових ознак, а саме: пас-
тозності/набряку тильного боку кистей або стоп, 
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Перелік скорочень

АТПО антитіла до тиреоїдної пероксидази

вТ4 тироксин вільний

ІМТ індекс маси тіла

ІФР-І інсуліноподібний фактор росту-1 

ЛГ лютеїнізуючий гормон 

МЩКТ мінеральна щільність кісткової тканини 

рГР рекомбінантний гормон росту

ССС серцево-судинна система

СТГ соматотропний гормон

СШТ синдром Шерешевського–Тернера

Ca++ кальцій іонізований 

ТТГ тиреотропний гормон

УЗД ультразвукове дослідження

ФСГ фолікулостимулюючий гормон

SD стандартне відхилення 

Методичні рекомендації (2016 р.)
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крилоподібних складок на шиї. За відсутності цих 
ознак СШТ зазвичай не діагностують. Основний 
прояв СШТ — це низькорослість, яку найчастіше 
діагнос тують лише в пубертатному віці, коли не від-
бувається ростового стрибка, а відставання в зрості 
стає максимальним. До частих проявів СШТ нале-
жать гіпогонадизм і первинна аменорея.

Гонади хворих — це сполучнотканинні тяжі, в 
яких містяться недиференційовані клітини або 
рудименти жіночих гонад. Морфо  логічно нор-
мальні яєчники візуалізують у 18 % пацієнток і 
значно частіше — у носіїв мозаїчних варіантів 
каріотипу. Деякі автори відзначають окремі ви -
падки нормальної функції яєчників у пацієн  ток з 
каріотипом 45,Х. Описані випадки спонтанних і 
повторних вагітностей та пологів у цих хворих. 
Вважають, що фізіологічна вагітність настає у 
2—10 % пацієнток, в останніх дослідженнях пока-
зано, що повна моносомія X у лейкоцитах пери-
феричної крові не виключає наявності мозаїциз-
му в яєчниках. Разом з тим в Україні панує хибна 
думка щодо безплідності всіх жінок із СШТ, тому 
проблемою їхньої фертильності майже не займа-
ються, хоча наразі достатньо можливостей для 
забезпечення фертильності багатьох жінок із цією 
патологією. Важливою для цього є своєчасна й 
адекватна терапія статевими гормонами, почина-
ючи з раннього пубертатного віку, для наближе-
ного до фізіологічного статевого розвитку, досяг-
нення нормальних розмірів матки та яєчників, 
встановлення регулярного менструального циклу. 

Велика частка у збільшенні захворюваності та 
смертності хворих на СШТ належить уродженим і 
набутим захворюванням серця: аневризма та роз-
шарування аорти, вади клапанів серця, гіперто -
нічна хвороба, тромбоемболія, інфаркт міокарда. 
За даними деяких авторів, у 56 % хворих із СШТ 
виявляють патологію серцево-судинної системи 
(ССС). Вроджені вади можуть бути виявлені при 
народженні, проте найчастіше вони залишаються 
недіагностованими. 

Важливо зазначити, що коарктацію аорти мо  жна 
виявити не в ранньому дитячому віці, а тільки в 
дітей старшого віку або дорослих; двостулковий аор-
тальний клапан у молодому віці, як правило, клініч-
но не проявляється, його знаходять випадково під 
час цілес прямованого скринінгового дос лід  ження. 

Вади сечовидільної системи у хворих із СШТ 
спостерігають у 30—40 % випадків. Під час ульт-
развукового дослідження (УЗД) найчастіше вияв-
ляють вади чашечково-мискової системи, підко-
воподібну нирку, мальротацію та інші аномалії 
розташування. 

За даними літератури, у 50 % пацієнтів реєстру-
ють такі ускладнення, як інфекції сечовидільних 
шляхів, протеїнурію та артеріальну гіпертензію. 
За своєчасної діагностики та вчасно розпочато  го 
лікування СШТ досягають поліпшення якості 
жит  тя і здоров’я хворих.

На базі відділу дитячої ендокринології Україн-
ського науково-практичного центру ендокринної 
хірургії, трансплантації ендокринних органів і 
тканин МОЗ України у 2004 році була створена 
база даних дітей із СШТ.

Виконано ретроспективний аналіз 566 реєстра-
ційних карт хворих із СШТ віком від 11 місяців до 
18,2 року за 2005—2015 рр. Реєстраційні карти 
заповнювали обласні та міські дитячі ендокрино-
логи, щорічно поновлюючи дані щодо динаміки 
фізичного й статевого розвитку, змін тиреотропно-
го гормона (ТТГ), вільного тироксину (вТ4), анти-
тіл до тиреоїдної пероксидази (АТПО), у препу-
бертатному віці — фолікулостимулюючого гормо-
на (ФСГ), лютеїнізуючого гормона (ЛГ), естрадіо-
лу, біохімічних показників, кісткового віку тощо. 
Базу даних пацієнтів із СШТ створено з викорис-
танням власних даних обстеження хворих, щоріч-
них офіційних статистичних звітів МОЗ України 
(2005—2015 рр.), звітів обласних дитячих ендо-
кринологів згідно з наказом МОЗ України. 

У базі даних пацієнтів із СШТ реєстрували таку 
інформацію: місце проживання дитини, дату на -
род  ження, дату та вік, в якому вперше встановлено 
діагноз, каріотип, показники об’єктивного огляду 
(зріст, SD зросту, маса тіла, індекс маси тіла (ІМТ), 
стадії статевого розвитку за Таннером, фенотипові 
особливості); рівні у крові ТТГ, вТ4, АТПО, па -
ратгормона, соматотропного гормона (СТГ), ЛГ, 
ФСГ, естрадіолу, інсуліноподібного фак  тора росту-
1 (ІФР-1), біохімічні показники крові (загальний 
холестерин, тригліцериди, хо  лес  терин ліпопротеї-
дів високої щільності, холестерин ліпопротеїдів 
низької щільності, натрій, калій, кальцій іонізова-
ний (Ca++), фосфор, глюкоза); показники рентге-
но логіч ного обстеження (кістковий вік, денсито-
мет  рія — мінеральна щі  льність кісткової тканини 
(МЩКТ), співвідно  шення МЩКТ пацієнта до 
середнього показника МЩКТ у групі людей ана-
логічної статі та віку (Z-критерій); дані функціо-
нального дослідження (УЗД органів малого таза — 
розміри яєчників, матки, наявність фолікулів, тов-
щина ендометрію; УЗД щитоподібної залози — 
роз  міри, ехоструктура, наявність новоутворень; 
УЗД органів черевної порожнини — стан печінки, 
жовч ного міхура, підшлункової залози, нирок, над-
ниркових залоз); вік початку та тривалість безпе-
рервної терапії препаратами рекомбінантного гор-
мона росту (рГР), естрогенами тощо. 

До бази даних були включені діти з під  твер д-
женим діагнозом СШТ, що ґрунтувався на генетич-
ному обстеженні з визначенням каріотипу в меди-
ко-генетичних центрах за місцем прожи  вання. 

При стандартному дослідженні каріотипу ана-
лізують 30 клітин периферичної крові, що дає 
змогу виявити понад 10 % випадків хромосомного 
мозаїцизму із 95 % ймовірністю.

Контрольну групу утворили 525 соматично здо-
рових дівчат із нормальним жіночим каріотипом 
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віком від 10 місяців до 17 років, яких було обсте-
жено під час профілактичних оглядів у дитячих 
дошкільних закладах і школах м. Києва, Київської 
та Вінницької областей.

Методичні рекомендації призначені для ліка-
рів-педіатрів, дитячих ендокринологів, дитячих 
гінекологів, генетиків, лікарів загальної практи-
ки — сімейної медицини та лікарів-інтернів.

Поширеність СШТ у дітей в Україні

Поширеність СШТ в Україні становить 77,53 
на 100 000 живих новонароджених дівчат або 0,06 
на 1000 дитячого населення віком 0—17 ро  ків 
включно. Найчастіше СШТ діагностували в цент-
ральному, найрідше — у східному регіоні (рис. 1). 
Упродовж останніх 5 років щорічно вперше діаг-
ностували від 17 до 25 випадків синд рому. 

Поширеність СШТ серед дитячого населення 
України анало  гічна поширеності в інших країнах. 
Найбільшу поширеність СШТ зареєстровано се -
ред дитячого населення України в центральному 
регіоні, найменшу — у східному.

Вікові особливості  
первинної діагностики СШТ

В Україні СШТ діагностували в дівчат від народ-
ження до 17-річного віку, середній вік становив 
(9,33 ± 4,93) року на момент встановлення діагнозу. 

Вік, в якому вперше діагностують хворобу, має 
певні відмінності, що залежать від каріотипу: най-
менший — за наявності каріотипу 45,Х — стано-
вить (8,96 ± 5,28) року, найбільший — за структур-
них аномалій хромосоми Х — (10,49 ± 3,95) року, у 
хворих із хромосомним мозаїцизмом — (9,50 ± 
4,41) року. Це пояснюють тим, що дівчатам з каріо-
типом 45,Х притаманні типові прояви СШТ, що 
дає змогу вчасно діагностувати цю патологію в 
більшості випадків. 

В 1,62 % дівчат діагноз було встановлено на пер-
шому році життя, у 3,60 % — в 1—4-річному віці, у 
9,46 % — у 5—7-річному віці, у 18,92 % — у ранньо-
му пубертатному віці (у 8—11-річних пацієнток), у 
66,40 % — у пубертатному віці (у 12—17-річних). 
Таким чином, спостерігали збільшення з віком 
випадків діагностування СШТ із максимальною 
частотою в пубертатному віці (рис. 2).

На першому році життя діагноз, як правило, 
встановлювали за наявності характерних ознак 
захворювання — значного лімфостазу на кінців-
ках, стигм дизембріогенезу та вроджених вад роз-
витку; у пубертатному віці основними проблема-
ми, які  змушують батьків звертатися до лікаря, є 
затримка зрос  ту та відсутність статевого розвитку 
або затримка настання менструації.

З анамнезу з’ясовано, що низькорослість різно-
го ступеня спостерігали в дівчат у середньому в 
(5,21 ± 3,15) року. Незважаючи на це, діагноз 
встановлювали із запізненням у середньому на 
(4,12 ± 2,78) року.

Варіанти каріотипу в дітей  
із СШТ в Україні

Серед дівчат із СШТ зареєстрували різні варі-
анти каріотипу: моносомію (45,Х) — у 59,32 % 
хворих; мозаїцизм (45,Х/46,ХХ) — у 22,90 %; 
структурні аномалії хромосоми Х — у 17,78 %. 
В Україні найбільша частка хворих із діагностова-
ним СШТ мають каріотип 45,Х, який переважає в 
кожному регіоні. Найбільший відсоток дівчат з 
каріотипом 45,Х спостерігають у східному та захід-
ному регіонах України. У центральному регіо ні 
част  ка дітей з моносомією Х становить менше 

Рис. 1. Поширеність СШТ у регіонах України  
(на 1000 дитячого населення)

Рис. 2. Кількість випадків встановленого діагнозу СШТ залежно від віку хворих (абс. кількість)
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50,00 %, натомість тут виявлено найбільший відсо-
ток структурних аномалій хромосоми Х. 

Найбільше мозаїчний варіант каріотипу вияв-
ляють у хворих із південного регіону. Привертає 
увагу той факт, що в західному та східному регіо-
нах частка структурних аномалій хромосоми Х 
більша, ніж мозаїцизму. В Україні відзначено піз -
ню діагностику СШТ у дітей з максимальною 
частотою первинної реєстрації випадків у пубер-
татному віці. У найбільш пізньому віці діагноз 
встановлюють у західному регіоні, у найбільш 
ранньому віці — у східному регіоні України. 
Найбільшу частку випадків ранньої первинної 
діаг ностики СШТ становлять хворі з каріотипом 
45,Х, що пояснюють наявністю типових ознак 
патології в таких дівчат. Найбільша частка хворих 
із СШТ (59,32 %) мають каріотип з моносомією 
хромосоми Х. 

В Україні СШТ залишається поза належною 
увагою педіатрів і лікарів інших спеціальностей, 
що унеможливлює вчасне встановлення цього діаг-
нозу й надання ефективної медичної, психоло  гіч -
ної й соціальної допомоги дитині та її родині. Це 
зумовлює необ хідність активного й цілеспрямова-
ного виявлення цієї патології в дівчат, надто із 
затримкою зросту і статевого розвитку. 

Фенотипові особливості СШТ  
у дітей з різним каріотипом 

За даними аналізу фізикального обстеження 
дітей із СШТ визначено, що фенотипові прояви 
СШТ у дітей України вирізняються значною варі-
ативністю. 

Найчастіші фенотипові ознаки в загальній по -
пу  ляції дівчат із СШТ в Україні — низькорослість 
різного ступеня (100 %), вкорочення IV та V мета-
карпальних кісток (74,62 %), аномалії нігтьових 
пластинок (73,31 %), широка грудна клітка (60,67 %), 
коротка шия (58,63 %), низький ріст волосся на 
шиї (48,64 %) та гіпертелоризм сосків (51,03 %), 
які найчастіше (більше ніж у 50,00 % пацієнтів) 
спостерігають у групі дітей із каріотипом 45,Х. 

У групі дітей із мозаїчним каріотипом найчас -
тіше, крім низько  рослості, спостерігають такі 
ознаки, як вкорочення IV та V метакарпальних 
кісток (68,43 %), деформація нігтьових пластинок 
(63,11 %), широка грудна клітка й гіпертелоризм 
сосків (50,12 %), решта стигм мають частоту менше 
ніж 40,00 %. 

Розподіл ознак у групі дітей зі структурними 
аномаліями хромосоми Х подібний до розподілу в 
групі дітей з моносомією, хоча з меншою частотою, 
крилоподібні складки на шиї та птоз не виявлені в 
жодної з обстежених пацієнток. У межах груп, які 
порівнювали за каріотипом, у дітей з каріотипом 
45,Х достовірно частіше (р < 0,05) відзначали такі 
ознаки, як аномалії нігтьових пластинок, деформа-
ція вушних раковин, мікрогнатія, сколіоз, рідше, 

ніж за інших варіантів каріотипу, ці ознаки були 
наявні у разі структурних аномалій хромосоми Х. 
Затримка статевого розвитку, коротка шия, епікант, 
антимонголоїдний розріз очей, вальгусна дефор -
мація ліктьових суглобів найчастіше наявні за 
мо носо  мії Х, із дещо меншою частотою — за струк-
турних ано  малій хромосоми Х і достовірно рідше 
(р < 0,05) — за хромосомного мозаїцизму. Низький 
ріст волосся на шиї, гіпертелоризм сосків, набряк-
лість кистей і стоп найчастіше спостерігали при 
моносомії Х і практично з однаковою частотою — 
за наяв  ності мозаїцизму та структурних аномалій 
хромосоми Х. Крило  по  дібні складки на шиї, птоз 
най  частіші в разі моносомії Х і зовсім не спостеріга-
ються в групі дітей зі структурними аномаліями 
хро  мосоми Х. Гіпертрихоз виявляють достовірно 
частіше (р < 0,05) у дівчат із хромосомним мозаї-
цизмом і рідше — з моносомією Х. Достовірної різ-
ниці частоти інших фенотипових ознак СШТ між 
групами не виявляли (р > 0,05). Не виявлено також 
дос  товірної різниці частоти фенотипових ознак між 
групою дітей з мозаїчним каріотипом і групою зі 
структурними аномаліями хромосоми Х.

З урахуванням спектра фенотипових ознак та 
їхньої частоти в дітей із СШТ розроблено алго-
ритм ранньої діагностики патології, що ґрунтуєть-
ся на оцінці діагностичної значущості фенотипо-
вих клінічних ознак СШТ у балах, за сумою яких 
визначають ступінь імовірності діагнозу під час 
первинного огляду дитини зі скаргами на затрим-
ку зросту та/або статевого розвитку. Оцінку фено-
типових ознак СШТ за підрахунком балів наведе-
но в табл. 1.

Фенотипові ознаки, які виявлені при первинно-
му огляді дів  чинки, необхідно оцінювати в балах 
згідно з табл. 1 та підсу  мовувати отримані бали. 
Вірогідність діагнозу СШТ оцінюють за сумою 
балів, а саме: сума балів ≥ 10 — висока, 6—9 балів — 
середня, ≤ 5 балів — низька вірогідність діагнозу.

Окрім того, наявність у дівчини допубертатного 
віку таких ознак, як затримка зросту будь-якого 
ступеня в поєднанні з вкороченням IV та V мета-
карпальних кісток, аномаліями нігтьових пласти-
нок, дає підстави з високою ймовірністю запідоз-
рити СШТ, навіть за відсутності інших стигм 
дизембріогенезу.

За даними аналізу наукових публікацій, інформа-
ція про застосування такого диференційованого під-
ходу до ранньої діагностики СШТ в дітей відсутня.

Вади розвитку в дітей  
із СШТ з різним каріотипом

Захворювання органів зору в дітей із СШТ час-
тіше реєстрували у випадках хромосомного мозаї-
цизму та структурних аномалій хромосоми Х, ніж 
у дітей із моносомією Х. Найхарактернішою хво-
робою зору була міопія, яку частіше виявляли за 
наявності мозаїцизму (табл. 2). 
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Алгоритм діагностики СШТ у дітей допубертатного віку

Алгоритм діагностики СШТ у дітей пубертатного віку

Примітка. *Сума балів, за якими оцінюють фенотипові ознаки СШТ, згідно з табл. 1.

Примітка. *Сума балів, за якими оцінюють фенотипові ознаки СШТ, згідно з табл. 1; **відсутність ознак пубертату після 12 років або відсутність  
менструальної функції після 15 років.
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Найпоширенішою патологією органів слуху 
були отити з максимальною частотою в дітей із 
моносомією Х, що в 1,64 разу частіше, ніж у групі 
дітей із мозаїцизмом, і в 3,18 разу частіше, ніж у 
дітей зі структурними аномаліями хромосоми Х 
(див. табл. 2). Для запобі гання розвитку приглуху-
ватості (туговухості) в дорослому віці важливі 
своєчасна діагностика та комплексне лікування 
отитів (за нашими даними, їх виявляють у 9,39 % 
дітей із СШТ). 

Найчастішою патологією внутрішніх органів, що 
супроводжує СШТ, є вади розвитку ССС, які, за 
нашими даними, реєструють у 19,62 % дітей із 
СШТ, котрі мешкають в Україні. Перше місце за 
частотою належить стенозу аорти (у 5,32 % дітей), 
рідше діагнос тували коарктацію аорти та двостул-
ковий аортальний клапан (у 2,63 % і 2,02 % випад-
ків відповідно). Вади розвитку ССС най частіше 
виявляли в дітей з мозаїцизмом — у 26,18 %, дещо 
рідше — за наявності структурних аномалій хромо-
соми Х — у 21,62 % дівчат, тимчасом як у хворих із 
моносомією Х патологію виявляли тільки в 15,85 % 
випадків. У пацієнток із моносомією Х найчастіше 
реєстрували стеноз і коарктацію аорти, а відкриту 
аортальну протоку — винятково в цій групі дітей. 

Другими за частотою серед вад розвитку внут-
рішніх органів у дівчат із СШТ є вади сечовиділь-
ної системи, які ми реєстрували у 13,82 % обстеже-
них пацієнток. Основними вадами сечо  видільної 
системи в дівчат із СШТ були подвоєння чашково-
мискової системи нирок, гіпоплазія нирок і вади 
сечоводів. Найчастіше вади сечовидільної системи 
реєстрували в дітей з каріотипом 45,Х, найрідше — 
у разі структурних аномалій хро мо  соми Х. 

Отже, фенотипові прояви СШТ мають знач ний 
поліморфізм, зумовлений каріотипом. Ха рак  терні 
фенотипові прояви СШТ частіше спостерігають у 
хворих із СШТ із каріотипом 45,Х та достовірно 
рідше — із хромосомним мозаїцизмом і структур-
ними аномаліями хромосоми Х. Най  частішими є 
такі ознаки, як низько  рослість, вкорочення IV та 
V метакарпальних кісток, аномалії нігтів, широка 
грудна клітка, коротка шия, гіпертелоризм сосків. 
Недостатня діагностика вад розвитку ССС і сечо-
видільної системи в дітей із СШТ в Україні зумов-
лює необхідність їхнього всебічного цілеспрямова-
ного обстеження для виявлення цієї патології в 
пацієнтів будь-якого віку, навіть за відсутності 
клінічних проявів вад розвитку.

Визначення  
клініко-генетичних варіантів СШТ

На підставі вивчення особливостей фенотипо-
вих проявів, фізичного та статевого розвитку, рос-
тових показників, варіантів каріотипу в популяції 
дівчат із СШТ виокремлено певні клініко-гене-
тичні варіанти цього синдрому. Розподіл на варі-
анти ґрун тується на двох найбільш значущих про-

явах СШТ — затримці зросту й статевого розвитку 
та наявності характерних фенотипових ознак, які 
оцінювали в балах відповідно до табл. 1. Клініко-
генетичні варіанти СШТ визначені окремо для 
дітей допубертатного (0—11 років включно) та 
пубертатного (12—17 років включно) періодів. 
Критерії визначення клініко-генетичних варіантів 
відрізняються в допубертатному й пубертатному 
періодах: їх виокремлення в допубертатному пері-
оді ґрунтується на оцінці ступеня затримки зросту 
та наявності фенотипових ознак синдрому — 
характерних стигм дизембріогенезу, їх значущості 
в балах, а в пубертатному — ступеня затримки 
зросту та наявності ознак самостійного справж-
нього статевого розвитку.

Для хворих допубертатного віку визначено 
6 клініко-генетичних варіантів синдрому (табл. 3).

Для хворих пубертатного періоду виокремлено 
6 клініко-генетичних варіантів (табл. 4).

Таблиця 1 
Оцінка значущості фенотипових ознак СШТ у дітей (бали)

Ознака Кількість балів

Крилоподібні складки на шиї 5

Низькорослість 4

Затримка статевого розвитку 4

Вкорочення IV та V метакарпальних кісток 3

Деформація нігтьових пластинок  
(вкорочення/заглиблення в нігтьове ложе)

3

Низький ріст волосся на шиї 3

Широка грудна клітка 2

Коротка шия 2

Гіпертелоризм сосків 2

Епікант 2

Численні пігментні невуси на шкірі 2

Антимонголоїдний розріз очей 2

Набряклість/пастозність кистей, стоп 
при народженні

2

Високе тверде піднебіння 1

Порушення прикусу 1

Мікрогнатія 1

Вальгусна деформація ліктьових суглобів 1

Таблиця 2
Спектр патології органів зору та слуху в дітей із СШТ (%)

Патологія У загальній  
популяції 
СШТ

45,Х 45,Х/46,ХХ Структурні 
аномалії 
хромосоми Х

Амбліопія 5,43 4,91 5,26 4,62

Косоокість 6,00 5,32 5,20 8,11

Міопія 8,65 8,04 10,57 8,14

Часті отити 12,62 17,37 10,54 5,46

Зниження 
слуху

9,39 10,62 5,28 8,17
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Найбільшу частку серед дівчат із СШТ допу-
бертатного періоду становлять діти з нанізмом 
(28,95 %) і субнанізмом (28,95 %) та з наявністю 
фенотипових ознак зі значущістю ≥ 6 балів, най-
меншу – із затримкою зросту й наявністю феноти-
пових ознак зі значу  щістю < 6 балів (2,63 %). 

Серед дітей допубертатного віку в межах кліні-
ко-генетичних варіантів СШТ Д1а і Д2а найчасті-
шим варіантом каріотипу був 45,Х, який у цих 
клініко-генетичних варіантах траплявся досто -
вірно частіше порівняно з іншими (р < 0,05). Ка -
ріо тип 45,Х/46,ХХ достовірно частіше траплявся 

Таблиця 3
Характеристика клініко-генетичних варіантів СШТ в допубертатному періоді

Варіанти Затримка зросту Фенотипові ознаки (бали*) Каріотип (частота)

Д1а ≥ 3 SD ≥ 6
45,Х (53,50 %)  
45,Х/46,ХХ (22,30 %)
СА-Х (24,20 %)

Д1б ≥ 3 SD < 6
45,Х (14,29 %)  
45,Х/46,ХХ (42,86 %)
СА-Х (42,86 %)

Д2а ≥ 2 — < 3 SD ≥ 6
45,Х (68,42 %)  
45,Х/46,ХХ (15,79 %)
СА-Х (15,79 %)

Д2б ≥ 2 — < 3 SD < 6
45,Х (37,50 %)  
45,Х/46,ХХ (12,50 %)
СА-Х (50,00 %)

Д3а 0 — < 2 SD ≥ 6
45,Х (9,60 %)  
45,Х/46,ХХ (40,30 %)
СА-Х (50,10 %)

Д3б 0 — < 2 SD < 6 45,Х/46,ХХ (100 %)

Примітка. *Сума балів фенотипових ознак СШТ, які оцінюють згідно з табл. 1.
Д1а — затримка зросту ≥ (-)3 SD (нанізм) у поєднанні з наявністю фенотипових ознак зі значущістю ≥ 6 балів; Д1б — затримка зросту ≥ (-)3 SD (нанізм) у 
поєднанні з наявністю фенотипових ознак зі значущістю < 6 балів; Д2а — затримка зросту від ≥ (-)2 до < (-)3 SD (субнанізм) у поєднанні з наявністю 
фенотипових ознак зі значущістю ≥ 6 балів; Д2б — затримка зросту від ≥ (-)2 до < (-)3 SD (субнанізм) у поєднанні з наявністю фенотипових ознак зі зна-
чущістю < 6 балів; Д3а — затримка зросту до (-)2 SD у поєднанні з наявністю фенотипових ознак зі значущістю ≥ 6 балів; Д3б — затримка зросту до (-)2 SD у 
поєднанні з наявністю фенотипових ознак зі значущістю < 6 балів. 

Таблиця 4
Характеристика клініко-генетичних варіантів СШТ в пубертатному періоді

Варіанти Затримка зросту Самостійний пубертат Каріотип (частота)

П1а ≥ 3 SD Ма-/Ме-
45,Х (55,93 %)  
45,Х/46,ХХ (23,73 %) 
СА-Х (20,34 %)

П1б ≥ 3 SD Ма+/Ме+/-
45,Х (40,00 %) 
45,Х/46,ХХ (26,67 %)
СА-Х (33,33 %)

П2а ≥ 2 — < 3 SD Ма-/Ме-
45,Х (53,85 %) 
45,Х/46,ХХ (7,69 %)
СА-Х (38,46 %)

П2б ≥ 2 — < 3 SD Ма+/Ме+/-
45,Х (18,18 %) 
45,Х/46,ХХ (54,55 %)
СА-Х (27,27 %)

П3а 0 — < 2 SD Ма-/Ме-
45,Х/46,ХХ (20,00 %) 
СА-Х (80,00 %)

П3б 0 — < 2 SD Ма+/Ме+/-
45,Х/46,ХХ (75,00 %) 
СА-Х (25,00 %)

Примітка. Ма- — відсутність розвитку молочних залоз; Ма+ — збільшення молочних залоз від Ма2 до Ма4 за Таннером; Ме- — відсутність самостійних 
менструацій; Ме+ — наявність самостійних менструацій від Ме2 до Ме4 за Таннером; Ме+/- — наявність самостійних менструацій від Ме2 до Ме4 за 
Таннером своєчасно або із запізненням. П1а — затримка зросту ≥ (-)3 SD (нанізм) і відсутність самостійного справжнього статевого розвитку (Ма-, Ме-); П1б — 
затримка зросту ≥ (-)3 SD (нанізм) у поєднанні з наявністю ознак самостійного справжнього статевого розвитку, а саме: збільшення молочних залоз і поява 
менструацій вчасно або із запізненням; П2а — затримка зросту від ≥ (-)2 до < (-)3 SD (субнанізм) і відсутність ознак самостійного справжнього статевого 
розвитку; П2б — затримка зросту від ≥ (-)2 до < (-)3 SD (субнанізм) і наявність ознак самостійного справжнього статевого розвитку, а саме: збільшення 
молочних залоз і поява менструацій вчасно або із запізненням; П3а — затримка зросту до (-)2 SD і відсутність ознак самостійного справжнього статевого 
розвитку; П3б — затримка зросту до (-)2 SD і наявність ознак самостійного справжнього статевого розвитку, а саме: збільшення молочних залоз і поява 
менструацій вчасно або із запізненням.
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у варіанті Д1б (р < 0,05), ніж в інших, а варіант 
Д3б представлений тільки мозаїчним каріотипом. 
Струк турні аномалії хромосоми Х достовірно час-
тіше траплялися у варіантах Д2б, Д3а порівняно з 
іншими (р < 0,05) (рис. 3).

У хворих пубертатного віку з найбільш вира-
женими проявами СШТ (клініко-генетичні варі-
анти П1а, П2а) достовірно частіше реєстрували 
каріотип 45,Х, ніж з менш вираженою затрим-
кою зросту й наявністю ознак самостійного ста-
тевого розвитку (П2б) (р < 0,05). Важливо наго-
лосити, що у варіантах із незначною затримкою 
зросту зовсім не спостерігали каріотип 45,Х, за 
наявності ознак самостійного пубертату (П3б) 
достовірно частіше, ніж в інших варіантах, трап-
лявся хромосомний мозаїцизм (р < 0,05), а у 
випадку відсутності статевого розвитку (П3а) — 
структурні аномалії хромосоми Х (р < 0,05) 
(рис. 4).

Практичні рекомендації

1. З метою своєчасного діагностування СШТ 
лікарями різного фаху рекомендовано під час пер-
винного огляду дитини використовувати запропо-
нований алгоритм ранньої діагнос тики СШТ. 

2. З метою раннього виявлення вад розвитку 
ССС та сечо  ви дільної систем необхідно цілеспря-
мовано виявляти цю патологію в дітей із СШТ 
будь-якого віку з виконанням ЕхоКГ та УЗД 
нирок, навіть за відсутності клінічних проявів 
патології. 

Висновки

1. Поширеність СШТ в Україні становить 77,53 
на 100 000 живих новонароджених дівчат або 0,06 
на 1 000 дитячого населення. 

2. Вік на момент діагностування хвороби ста -
новить (9,33 ± 4,93) року з максимальною часто-

Рис. 3. Розподіл каріотипів у межах клініко-генетичних варіантів СШТ у дітей допубертатного віку (%)

Рис. 4. Розподіл каріотипів у межах клініко-генетичних варіантів пубертатного віку (%)
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ЛІТЕРАТУРА

тою первинної реєстрації випадків у пубертатному 
віці. 

3. В Україні найбільша частка хворих із СШТ 
мають каріотип 45,Х (59,32 %), каріотип 45,Х/ 
46,ХХ трапляється у 22,90 %, а структурні анома-
лії хромосоми Х — у 17,78 % хворих. 

4. Характерні фенотипові прояви СШТ найчас-
тіше спосте  рігають у хворих з каріотипом 45,Х, 
достовірно рідше — з каріоти пом 45,Х/46,ХХ та 

структурними аномаліями хромосоми Х. До основ-
них ознак належать низькорослість, вкорочення 
IV та V метакарпальних кісток, аномалії нігтів, 
широка грудна клітка, коротка шия, гіпертелоризм 
сосків. 

5. Недостатня діагностика вад розвитку ССС і 
сечовидільної системи в дітей із СШТ в Україні 
спрямовує на пошук цієї патології, навіть за від-
сутності клінічних проявів.


