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Анотація. Неонатальний скринінг проводиться для раннього виявлення генетично зумовлених рідкісних захворювань, які
піддаються лікуванню та потребують негайного втручання. Метою роботи є обмін даними для ознайомлення клініцистів
із необхідністю обов'язкового скринінгу новонароджених, проблематикою та викликами ранньої діагностики спадкових і
вроджених хвороб. Проведено огляд літератури бази даних PubMed, MEDLINE, Web of Science, Scopus; вивчено матеріали
оглядових статей, описаних клінічних випадків, пов'язаних зі скринінгом новонароджених. Використано оглядово-аналітич-
ний та бібліосемантичний методи дослідження. Основними скринінговими тестами, які використовуються для ідентиф-
ікації немовлят із критичними вродженими вадами серця є пренатальна УЗД, післяпологовий клінічний огляд, пульсокси-
метрія. Генетичний скринінг новонароджених спрямований на виявлення генетичних і метаболічних розладів, проводить-
ся на державному рівні та об'єднує політику скринінгу, подальше спостереження, діагностику, лікування виявленого захво-
рювання та відстеження результатів. Частота хибнопозитивних результатів є вищою у відділенні інтенсивної терапії
через метаболічну нестабільність хворих новонароджених і функціональну незрілість ферментних систем. Генетичні
тести ДНК 2-го рівня значно покращують як специфічність, так і чутливість тестування, зменшують кількість хибнопо-
зитивних результатів. Ефективним підходом до скринінгу втрати слуху є дворівневе тестування, у якому аудіометрія
супроводжується тестуванням ДНК на мутації GJB2 гена коннексину-26. Традиційний офтальмологічний скринінг новона-
роджених проводиться з використанням тесту червоного рефлексу. Сучасні діагностичні алгоритми включають непряму
бінокулярну офтальмоскопію зі склеральним вдавленням, цифрові системи візуалізації, штучний інтелект, ОКТ. Стомато-
логічний скринінг спрямований на виявлення аномалій прикріплення вуздечки язика/губ, розщілин губи/піднебіння, оральних
проявів порушень щелепно-лицевої ділянки при генетичних патологіях. Впровадження неонатального скринінгу дає мож-
ливість пресимптоматичної діагностики спадкових та вроджених захворювань, своєчасне виявлення яких та призначення
відповідного лікування попереджує розвиток ускладнень та покращує якість життя дитини. У перспективі будуть висвіт-
лені питання міждисциплінарного підходу до лікування рідкісних захворювань новонароджених.
Ключові слова: неонатальний скринінг, рідкісне захворювання, діагностика, вроджена вада серця, втрата слуху, анкі-
логлосія, розщілина губи та піднебіння.
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Неонатальний скринінг - комплексне обстеження

новонароджених з метою виявлення клінічно прихова-
них, але потенційно серйозних спадкових і вроджених
захворювань, які вимагають швидкого втручання [13, 24,
30, 36]. Розлади, на які спрямований скринінг новона-
роджених, це ті, які без своєчасного лікування спричи-
няють значну захворюваність, смертність або інтелек-
туальну недостатність [4, 6, 35, 55]. Серед них - врод-
жені порушення обміну речовин, ендокринні розлади,
гемоглобінопатії, тяжкий комбінований імунодефіцит,
вроджена втрата слуху та критичні вроджені вади серця
[22, 25, 42, 56, 64].

Натепер Міністерством охорони здоров'я України
імплементовано програму ранньої діагностики
рідкісних захворювань, яка забезпечує сучасне тесту-
вання 21 орфанного захворювання [40]. Орфанні захво-
рювання - рідкісні вроджені або набуті хвороби, які ма-
ють важкий прогресувальний перебіг, супроводжують-
ся дегенеративними змінами в організмі, зниженням
якості та скороченням тривалості життя хворих або їх
інвалідизації [41]. Саме тому рання діагностика дозво-
ляє завчасно виявити ознаки захворювання, запобігти

розвитку хвороби, забезпечити тривале та повноцінне
життя дитини, що й визначає актуальність роботи.

Мета дослідження - провести систематичний огляд
фахової літератури, узагальнити результати, підсумува-
ти розвиток і останні досягнення щодо скринінгу ново-
народжених, ознайомити клініцистів з проблематикою
та викликами ранньої діагностики спадкових захворю-
вань і вроджених вад розвитку з певними пропозиція-
ми щодо їх вирішення.

Матеріали та методи
Проведено огляд літератури бази даних PubMed,

MEDLINE, Web of Science, Scopus; вивчено матеріали
оглядових статей, описаних клінічних випадків, пов'яза-
них зі скринінгом новонароджених. Використано огля-
дово-аналітичний та бібліосемантичний методи дослі-
дження для з'ясування стану вивчення проблеми. Під
час інформаційного пошуку застосовано різні комбінації
таких ключових слів як "неонатальний скринінг",
"рідкісне (орфанне)  захворювання",  "діагностика
рідкісних захворювань", "порушення метаболізму", "біо-
хімічний аналіз", "тестування 2-го рівня", "скринінг ново-



народжених на втрату слуху", "скринінг новонародже-
них на критичні вроджені вади серця", "пульсоксимет-
рія", "офтальмологічний скринінг", "ретинопатія недо-
ношених", "анкілоглосія", "розщілина губи", "розщілина
піднебіння", "щелепно-лицеві аномалії".

У результаті пошуку в наукометричних базах даних
за останні десять років було знайдено 2157 літератур-
них джерел українською та англійською мовами з виз-
наченої тематики. Після виключення повторюваних ста-
тей за назвами та анотаціями відібрано 526 публікацій,
які висвітлювали різні види неонатального скринінгу.
Після проведеного огляду результатів досліджень про-
відних вітчизняних та іноземних науковців, ознайомлен-
ня з повним змістом робіт,  відібрано 65  публікацій,  які
відповідали меті та умовам запиту. Серед них 27,7%
досліджень стосувались кардіологічного скринінгу;
23,1% - генетичного; 21,5% - офтальмологічного; 16,9%
- аудіологічного, 15,4% - стоматологічного.

Робота відповідає вимогам Гельсінкської декларації
та є фрагментом планових НДР кафедр Вінницького
національного медичного університету ім. М.І. Пиро-
гова: кафедри педіатрії №1 "Оптимізація діагности-
ки та лікування соматичної патології у дітей" (№ дер-
жреєстрації 0115U007075); кафедри терапевтичної
стоматології "Клініко-лабораторне обґрунтування
удосконалення методів діагностики, лікування, про-
гнозування та профілактики стоматологічних зах-
ворювань" (№ держреєстрації 0124U000174).

Результати. Обговорення
Розрізняють такі види неонатального скринінгу: кар-

діологічний, генетичний, аудіологічний, офтальмологіч-
ний, стоматологічний.

Кардіологічний скринінг використовують з метою
виявлення критичних вроджених вад серця (КВВС).
Вроджені вади серця (ВВС) - це група захворювань, які
виникають ізольовано або належать до складу множин-
них вроджених вад розвитку, моногенних синдромів чи
хромосомних аномалій, що загрожують життю дитини,
особливо якщо вони за своїми показниками належать
до критичних вад серця [28, 54]. КВВС - це структурна
патологія розвитку серця, за якої не забезпечується
необхідний серцевий викид з достатнім для підтримки
життя тиском та насиченням киснем, що призводить до
смерті за відсутності кардіохірургічного лікування чи ка-
тетеризації серця в перші 28 днів життя дитини [39, 45,
48].

За даними ВООЗ, частота ВВС складає близько 30%
серед усіх вроджених вад [54]. Серед захворювань, які
призводять до перинатальної смертності чи ранньої
інвалідизації населення, ВВС займають перше місце
[58, 65]. Частота ВВС у світі становить 6-8 на 1000 ново-
народжених [28]. В Україні щорічно серед 5 тисяч на-
роджених дітей із вадами серця 25% мають КВВС та
потребують негайного втручання з перших днів життя
[42, 48]. У дослідженнях Є.Б. Шаргородської (2019) на-

ведені відомості про те, що від 6 до 36% випадків причи-
ною ВВС є хромосомна патологія та викликані нею син-
дроми, а в 90% випадків - несприятливе поєднання ге-
нетичної схильності та дії зовнішніх факторів [54]. Саме
тому рання діагностика ВВС сприяє суттєвому знижен-
ню дитячої захворюваності, інвалідності та смертності
[29, 65, 55].

Основні скринінгові тести, які використовують для
ідентифікації немовлят із КВВС, охоплюють пренаталь-
ну УЗД, післяпологовий клінічний огляд, пульсоксимет-
рію [48]. Водночас доведено, що антенатальний ультра-
звуковий скринінг може виявити дві третини ВВС [33,
43]. При застосуванні післяпологового клінічного огля-
ду близько 30% немовлят із КВВС виглядають здорови-
ми, а симптоми КВВС можуть не проявлятися в перші
дні життя, оскільки у новонароджених з анемією чи лег-
кою десатурацією (SpO2> 80%) ціаноз клінічно може не
виявлятися [42].  Поєднання пульсоксиметрії з УЗД та
клінічним оглядом підвищує чутливість скринінгу до 92-
96% для виявлення КВВС [59, 62].

Пульсоксиметрія - неінвазивний метод об'єктивної
кількісної оцінки процентного вмісту гемоглобіну, наси-
ченого киснем шляхом визначення частоти пульсу для
виявлення клінічно невизначеної гіпоксемії, що вини-
кає у переважної більшості новонароджених із КВВС
[29]. Дослідження проводиться за допомогою приладу
пульсоксиметра, принцип роботи якого полягає у
трансмісійній спектрофотометрії, заснованій на вико-
ристанні різних оптичних властивостей окисленого і
відновленого гемоглобіну [43, 48].

Існують дві основні передумови для пульсоксиметрії
як скринінгу ВВС:  1  -  гіпоксемія,  найпоширеніша рання
ознака ціанотичної ВВС,  яка з'являється до появи ціа-
нозу; 2 - відкрита артеріальна протока може забезпе-
чувати підтримку життя змішуванням оксигенованої та
дезоксигенованої крові, залежно від дефекту, що при-
зводить до різниці між предуктальною (права верхня
кінцівка) і постдуктальною (будь-яка нижня кінцівка)
насиченістю киснем [13, 33, 47]. Науковці у своїх дослід-
женнях зазначають, що з використанням другої мето-
дики додатково можна підвищити чутливість скринінгу
[62].

До критичних ВВС, які є об'єктом скринінгу пульсок-
симетрії належать: критична коарктація аорти / пере-
рвана дуга аорти, D-транспозиція магістральних судин,
аортальний стеноз, критичний стеноз легеневої артерії,
атрезія легеневої артерії з інтактною міжшлуночковою
перегородкою, трикуспідальна атрезія, тотальний ано-
мальний дренаж легеневих вен з обструкцією відтоку,
синдром гіпоплазії лівих відділів серця, тетрада Фалло,
подвоєння вихідного отвору шлуночка, аномалія Ебш-
тейна [13, 28, 42].

Відповідно до даних K.K. Wong et al. (2017) пульсок-
симетрія є високоспецифічним (99,9%) і помірно чутли-
вим тестом (76,5%) для виявлення ВВС з дуже низькою
частотою хибнопозитивних результатів [62]. За повідом-
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леннями клініцистів, скринінговий тест пульсоксиметрії
має чутливість близько 75% для КВВС, проте рівень
хибнопозитивних результатів (0,14%) пульсоксиметрич-
ного скринінгу можна звести до мінімуму шляхом про-
ведення його через 24 години після народження дити-
ни [59]. Найчастіше не діагностують коарктацію аорти,
для якої екран пульсоксиметрії має чутливість лише 36%
[46]. K.S. Dubay & T.L. Zach (2023) у своїх дослідженнях
зазначають, що через можливість високої частоти хиб-
нонегативних і хибнопозитивних результатів ранньої діаг-
ностики коарктації аорти слід провести повторний пуль-
соксиметричний скринінг [13]. Якщо пульсоксиметрія
викликає занепокоєння щодо ВВС, необхідно здійсни-
ти діагностичну ехокардіограму. У дослідженнях E.
Cubells et al. (2018) проведено скринінг у 8856 новона-
роджених за визначеним протоколом пульсоксиметрії,
серед яких у трьох немовлят виявлено КВВС, у двох -
ранній сепсис. Чутливість тесту становила 100%, спе-
цифічність - 99,97%, з позитивною прогностичною
цінністю 60% і негативною прогностичною цінністю 100%
[11]. M.E. Oster & L. Kochilas (2016) у своїх роботах зазна-
чають, що хоча скринінг пульсоксиметрії має високу спе-
цифічність (99,9%), клініцистам слід обов'язково врахо-
вувати інші причини гіпоксемії у новонародженого, такі
як сепсис або вроджені порушення метаболізму [46].

Отже, у дослідженнях більшості авторів доведено,
що поєднання пульсоксиметрії з антенатальною УЗД
та клінічним оглядом новонароджених підвищує діагно-
стику ВВС до 92-96%. Пульсоксиметричний скринінг в
ранньому неонатальному періоді є цінним інструмен-
том уникнення випадкової виписки новонародженого з
лікарні із серйозними серцевими вадами та наступни-
ми небезпечними для життя ускладненнями [11]. Вод-
ночас пульсоксиметрія призначена для виявлення
гіпоксемії, проте не є діагностичною для ВВС; вона виз-
начає категорію дітей для подальшого спостереження
та визначення причини гіпоксії. Остаточний діагноз ВВС
визначається дитячим кардіологом та за потреби про-
веденням допплерехокардіографії [48].

Генетичний скринінг метаболічних, гематологічних,
ендокринних і генетичних розладів проводиться через
48-72 години від народження шляхом забору кількох
крапель крові після проколу розігрітої п'яти новонарод-
женого та відправлення зразків до регіонального лабо-
раторного центру на дослідження [27]. Для недоноше-
них або хворих немовлят можливі зміни у графіку скри-
нінгу, оскільки вони можуть мати незрілі ферменти та
метаболічну нестабільність, що призводить до більшої
кількості хибнопозитивних результатів, тому потребує
повторної перевірки через сім днів після госпіталізації
[14, 27, 36]. Новонароджені, які отримують повне па-
рентеральне харчування, часто помилково ідентифіку-
ють як таких, що мають дефіцит карнітину. Цей хибнопо-
зитивний результат пов'язаний з відсутністю L-карніти-
ну в загальному субстраті для парентерального харчу-
вання, а його рівні нормалізуються з початком грудного

вигодовування [27]. Немовлят із симптомами, що вик-
ликають підозру на вроджені порушення метаболізму,
слід обстежити на ацидемію, гіпоглікемію та гіперамон-
іємію [13].

Технологічні досягнення в галузі імунологічних ме-
тодів дозволяють застосовувати тандемну мас-спектро-
метрію (ТМС), полімеразну ланцюгову реакцію (ПЛР),
секвенування ДНК для аналізу генних мутацій, рідинну
хроматографію надвисокої ефективності, ізоелектрич-
не фокусування та цифрову мікрофлюїдику [14, 22, 30].

ТМС та інші методи значно розширили можливості
масового скринінгу множинних захворювань [2]. ТМС
краще використовувати під час скринінгу вроджених
порушень метаболізму органічних кислот, жирних кис-
лот і амінокислот [44]. Тандемний мас-спектрометр вва-
жають одним із кращих аналітичних детекторів у різно-
манітних біохімічних і клінічних методах через його ви-
соку точність, селективність, універсальність і надійність
[2, 19]. Метод виявляє понад 20 захворювань, серед яких
є ідентифікація новонароджених з дефіцитом середнь-
оланцюгової ацил-КоА-дегідрогенази. Без раннього ви-
явлення та втручання такий дефіцит призводить до еп-
ізодичної гіпоглікемії, судом, коми, пов'язаної із супутн-
іми захворюваннями та голодуванням, а також ризику
смерті приблизно на 20% після першого епізоду на пер-
шому та другому роках життя [25]. Доступність та еконо-
мічна ефективність ТМС дозволили розширити скринінг
новонароджених і на сьогодні це метод, який викорис-
товується для виявлення більшості захворювань, вклю-
чених у скринінг [30, 37].

Пацієнти з вродженим гіпотиреозом мають підви-
щений рівень тиреотропіну та низький рівень тирокси-
ну, тому є потреба в дворівневому тестуванні [25, 30]. Усі
зразки, у яких при первинному однократному дослід-
жені виявлено підвищення рівня ТТГ вище 20 мМО/л,
повинні бути досліджені повторно в тій самій краплі крові
в дублікаті. Результат скринінгу трактується як позитив-
ний, якщо при двократному тестуванні зразка рівень ТТГ
> 20  мМО/л.  Якщо пацієнт із негативним результатом
скринінгового тесту новонародженого має симптоми
вродженого гіпотиреозу, клінічна настороженність має
превалювати над результатами тесту, тому необхідно
провести специфічне діагностичне тестування [25].

Вторинні та третинні дообстеження новонародже-
них із рідкісними захворюваннями проводяться відпов-
ідно до Порядку проведення розширеного неонаталь-
ного скринінгу, затвердженого наказом МОЗ України
№2142 від 01.10.2021 р. [http://surl.li/qzcbc]. Повторне
взяття крові в умовах медико-генетичного закладу, який
є відповідальним координатором неонатального скри-
нінгу в регіоні здійснюється у випадках: передчасно на-
роджених дітей при досягненні 36 тижнів гестаційного
віку та хворих дітей, які перебувають на стаціонарному
лікуванні більше 1 місяця. Усі зразки, у яких при пер-
винному однократному досліджені виявлено підвищен-
ня рівня гормонів (тиреотропного, 17-ОНП тощо), фер-
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ментів (ІРТ, фенілаланіну тощо) чи метаболітів (аміно-
кислот та ацилкарнітинів) повинні бути досліджені по-
вторно в тій самій краплі крові в дублікаті. Якщо рівень
будь-яких зазначених метаболітів після повторного дос-
лідження виходить за межі референсного значення,
вимірюють рівень цього показника у повторно взятому
зразку крові, отриманому якомога раніше. Якщо у дру-
гому зразку крові рівень метаболітів залишається за
межами референсного значення, результат скринінгу
вважається позитивним.  За наявності клінічних симп-
томів захворювання й аномальних показників при пер-
винному дослідженні, комплексне клініко-лаборатор-
не обстеження дитини проводиться негайно відповід-
но до клінічного протоколу без очікування результатів
дослідження в другій краплі крові. Результати підтверд-
жувальної діагностики необхідно отримати до 15-21 дня
життя дитини [40].

В останні роки все частіше зустрічаються повідом-
лення про використання секвенування цілого екзома
та секвенування генома для аналізу генетичних мутацій
[1, 22, 30, 64]. Проте наявні суперечливі відомості про
економічну доцільність застосування цього методу. У
дослідженнях A.N. Adhikari et al. (2020) встановлено, що
метод має загальну чутливість 88% і специфічність
98,4% порівняно з 99,0% і 99,8% відповідно для ТМС,
хоча ефективність була варіабельною для окремих ор-
фанних захворювань [2]. За твердженнями авторів ме-
тод секвенування ДНК є недостатньо чутливим чи спе-
цифічним, щоб бути основним скринінговим тестом для
більшості рідкісних вроджених метаболічних розладів,
проте є незамінним вторинним тестом для новонарод-
жених з аномальним скринінгом ТМС,  оскільки змен-
шує хибнопозитивні результати, сприяє своєчасній діаг-
ностиці, а в деяких випадках навіть пропонує більш відпо-
відний або специфічний діагноз, ніж той, який був отри-
маний спочатку [2]. Багато країн уже прийняли викори-
стання генетичних тестів ДНК другого рівня як частину
програм скринінгу новонароджених, за певних умов це
відіграло велику користь, виключаючи здорових носіїв
або псевдонегативних осіб [30].

Широкого застосування набули методи ПЛР для ана-
лізу Т-рецепторних ексцизійних кілець TREC/KREC з
метою діагностики тяжких комбінованих імунодефіцитів
(ТКІ) та інших форм лімфопенії Т-клітин [22, 30]. Новітні
зарубіжні дослідження засвідчують високу чутливість
методу ще до клінічної маніфестації імунодефіцитів. У
систематичному огляді вітчизняних науковців Н.М. Яре-
ма та ін. (2020) зазначено, що аналіз кількості TREC/
KREC методом ПЛР під час скринінгу новонароджених
покращує перспективу виживання дітей з ТКІ,  тому по-
требує впровадження в Україні [64].

Рекомендації A.R. Kemper et al. (2023) такі: скринін-
говий тест має бути доступним з низьким рівнем хибно-
негативних результатів; адаптованим для отримання
високого результату для загальної популяції новонарод-
жених, вартість тесту має бути прийнятною щодо потен-

ційної користі; результати тесту мають бути доступні,
своєчасно передані відповідальному клініцисту та в по-
логовий будинок чи неонатальний центр для проведен-
ня своєчасного втручання; після діагностики мають бути
доступні моніторинг і лікування; остаточний контрольний
тест має бути доступним, щоб можна було ідентифікува-
ти справжні позитивні результати та усунути хибнопози-
тивні [24].

За результатами більшості досліджень вроджена
втрата слуху зустрічається у 1-3% новонароджених. Ба-
гато аспектів недоношеності та перебування немовлят
у відділенні інтенсивної реанімації, включаючи гіпоксію,
гіпербілірубінемію, антибіотики, навколишній шум і три-
валу кисневу подачу кисню можуть спричиняти втрату
слуху [13, 27, 63].

Аудіометрія - метод дослідження гостроти слуху і виз-
начення слухової чутливості новонародженого до зву-
кових хвиль різної частоти. Для виявлення втрати слуху
(аудіологічний скринінг) застосовують два різні неінва-
зивні методи, такі як отоакустична емісія (ОАЕ) та реак-
ція стовбура головного мозку на слухові подразники
(СРМ) [16, 50]. Під час скринінгу методом ОАЕ новона-
родженому встановлюють зонд у зовнішньому слухово-
му проході, у якому звук реєструється, але генерується
структурами внутрішнього вуха у відповідь на звукові
хвилі, що створюються [56, 63]. Метод виявляє порушен-
ня слуху як неи?росенсорного, так і кондуктивного ха-
рактеру. ОАЕ поділяється на методи реєстрації корот-
колатентних слухових викликаних потенціалів (КСВП) та
на частоті продуктів спотворення. Комп'ютерна об'єктив-
на аудіометрія за КСВП проводиться як більш глибоке
та детальне обстеження за чіткими показами, виявляє
порушення функції слухового аналізатора на рівні се-
реднього та внутрішнього вуха, слухового нерва, центрів
слуху головного мозку [23, 50]. Дослідження необхідно
проводити в перші 4 дні народження дитини [13]. Усім
немовлятам, які знаходяться у відділенні інтенсивної
терапії більше п'яти днів, аудіоскринінг здійснюють за
допомогою тестування СРМ для скринінгу нервової втра-
ти слуху [14, 56, 63]. Метод реєстрації СРМ на слухові
подразники поділяється на стандартну та автоматичну
слухову реакцію стовбура мозку (АСРМ), з яких АСРМ
частіше застосовується під час скринінгу [23]. При АСРМ
електрод, встановлений на голові новонародженого,
записує електроенцефалографічні хвилі в результаті
зовнішньої слухової стимуляції [56].

Мутації гена GJB2, який кодує коннексин-26, спричи-
няють 40% випадків втрати слуху в дитинстві з частотою
носійства 3% у популяції [20].  Дворівневе тестування,  у
якому аудіометрія супроводжується тестуванням ДНК на
мутації GJB2 гена коннексину-26 може бути корисним та
ефективним підходом до скринінгу втрати слуху [20, 25].
Раннє виявлення цієї патології дає можливість своєчас-
ного втручання з метою покращення мовних навичок
дитини чи встановлення кохлеарних імплантатів.

Отже, аудіоскринінг необхідно проводити всім ново-
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народженим без винятку; діагностичне обстеження
здійснюється до 3 місяців для тих немовлят, хто не прой-
шов скринінг; послуги раннього втручання надаються
до 6 місяців для тих дітей, хто має стійку втрату слуху [57].

Неонатальний офтальмологічний скринінг застосо-
вується з метою ранньої діагностики вроджених ано-
малій розвитку органа зору та своєчасного лікування
виявленої патології, що сприятиме створенню умов для
подальшого відновлення зорових функцій [21]. До
рідкісних хвороб склери, рогівки, райдужної оболонки і
циліарного тіла належать інтерстиціальний (стромаль-
ний) та глибокий кератит (синдром Когана), іридоцикліт
(увеїт), паралітична косоокість (синдром Кернса-Сей-
ра) [41].

Неонатальний офтальмологічний скринінг прово-
диться в першу добу після народження дитини, хоча може
відтермінуватись на 1-3 дні за умови ускладнених пологів,
у результаті яких у новонародженого можуть бути пошкод-
жені судини ока. Традиційний офтальмологічний скринінг
новонароджених проводиться з використанням тесту
червоного рефлексу [32]. Непряма (зворотна) офталь-
москопія дозволяє діагностувати вроджену катаракту,
косоокість, тяжку далекозорість, анізоаметропію, ано-
малії сітківки (включаючи ретинобластому).

У недоношених дітей серед патологій органа зору
найперше діагностують ретинопатію - проліферативне
судинне ураження сітківки, яке може призвести до
стійкої втрати зору [7, 9, 52]. Дослідники пропонують різні
алгоритми прогнозування ризику розвитку ретинопатії
недоношених (РН): непряму бінокулярну офтальмоско-
пію, поєднану зі склеральним вдавленням [60]; ультра-
звукове дослідження очей; цифрові системи діагности-
ки [7, 52], оптичну когерентну томографію (ОКТ) [9, 53].
Скринінг ранньої діагностики РН з використанням уль-
тразвукового дослідження очей дозволяє оцінити її
ступінь та своєчасно розпочати лікування. При ехооф-
тальмографії оцінюють стан кришталика, склоподібно-
го тіла та сітківки.

Останнім часом методів дослідження сітківки стало
більше, а розроблені цифрові методи візуалізації нада-
ли нові перспективи діагностики та моніторингу РН.  У
систематичних оглядах науковців [8, 38, 49] опублікова-
но діагностичні алгоритми РН на основі штучного інте-
лекту (ШІ), у яких зазначено, що крім виявлення РН ме-
тоди ШІ здатні оцінювати тяжкість захворювання за до-
помогою нової автоматизованої, кількісно визначеної
та об'єктивної експертної системи [52]. Дослідниками
розроблені та впровадженні комп'ютеризовані систе-
ми візуалізації сітківки: RetCam, DIAROP [5, 61]. Поєднан-
ня комп'ютерного аналізу зображень із телемедици-
ною, за ствердженнями науковців [31, 49, 60], дозволяє
виявляти, контролювати та вчасно лікувати ретинопа-
тію у недоношеної дитини.

Новітнім трендом візуалізації сітківки новонародже-
них є метод оптичної когерентної томографії (ОКТ) з ви-
користанням портативного варіанту ОКТ в спектраль-

ному домені [21]. До недавнього часу дослідження ОКТ
були зосереджені на змінах в задній частині сітківки,
оскільки периферичний огляд був обмежений кутом ОКТ
[9]. Щоб підвищити переваги ОКТ для РН, розробляють-
ся системи ОКТ з навігаційним 3D  і поперечним скану-
ванням [10]. B.A. Scruggs et al. [53] у своїх дослідженнях
використали портативну широкопольну ОКТ під час ру-
тинного скринінгу РН.

Стоматологічний скринінг передбачає виявлення
аномалій розвитку щелепно-лицевої ділянки, серед яких
найбільш поширеними є вроджені розщілини губи /
піднебіння, вкорочення вуздечки язика / губ, мілкий при-
сінок порожнини рота, орофаціальні дисплазії м'яких
тканин і кісток обличчя, оральні прояви порушень ще-
лепно-лицевої системи при генетичних патологіях.

Анкілоглосія характеризується аномально короткою
вуздечкою язика, зміною її товщини чи нетиповим
місцем прикріплення, що обмежує рухи язика [3]; ста-
новить 5% серед вроджених вад розвитку порожнини
рота. Така патологія перешкоджає грудному вигодову-
ванню, яке безпосередньо пов'язане з функціями смок-
тання й ковтання, що може призвести до функціональ-
них порушень, раннього відлучення немовляти від году-
вання грудьми та/або недостатнього набору ваги. Та-
кож можуть виникати зміни у розвитку нижньої щелепи
з аномальним положенням зубів і оголенням шийок
зубів; формується патологічний прикус, з'являються про-
блеми звуковимови.

R.L. Martinelli et al. (2016) впровадили протокол
клінічного обстеження новонародженого з анкілогло-
сією, який включає анатомо-функціональну, нехарчову
та харчову оцінки акту смоктання [34]. При анатомо-фун-
кціональній оцінці спостерігають за положенням губ у
спокої та положенням язика під час плачу дитини. Лікар-
стоматолог звертає увагу на форму, фіксацію та товщину
вуздечки язика, піднімаючи бічні краї язика вказівними
пальцями правої та лівої сторін. Нехарчове смоктання
оцінюється за допомогою введення мізинця в рукавичці
в рот новонародженого для смоктання. Спостерігають
за рухом язика й оцінюють його як адекватне чи не-
адекватне. Харчову оцінку акту смоктання здійснюють
під час годування грудьми - оцінюють ритм і координа-
цію смоктання, ковтання та дихання. Хірургічна корек-
ція (френулотомія) виконується до 10 днів від народ-
ження дитини, хоча терміни є індивідуальними [3].

Розщілина губи ("заяча губа") та піднебіння ("вовча
паща") - одні з найпоширеніших вроджених аномалій,
що вражають дітей в усьому світі. У структурі всіх вад
новонароджених ця патологія на третьому місці. Поши-
реність розщілини губи та піднебіння в Україні стано-
вить 1:1000 новонароджених. Незрощення губи або
піднебіння складає 70%, поєднана патологія - 30%.
Електронний реєстр стоматології КДП (2023 р.) налічує
1045 дітей з усіх регіонів України, які проходять догосп-
італьне обстеження та післяопераційну реабілітацію на
етапах хірургічного лікування. У більшості випадків па-

ІSSN 1817-7883 “Вісник Вінницького національного медичного університету”,
eІSSN 2522-9354                  2024, Т. 28, №1

165

Гаджула Н. Г., Рубіна О. С., Квірікашвілі А. М.



тологія має мультифакторне походження, тому вилучен-
ня чинників з середовища, що оточує вагітну (лікування
хронічних захворювань, корекція харчування та спосо-
бу життя тощо) знижує ймовірність патології [17, 18].

Розщілина верхньої губи може варіювати від невели-
кої виїмки на червоній каймі губ до повного відокремлен-
ня шкіри, м'язів, слизової оболонки, зубів і кісток. Розщі-
лини можуть бути односторонніми та двосторонніми, а
також можуть охоплювати альвеолярний гребінь. Ізоль-
ована розщілина піднебіння виникає по середній лінії і
може охоплювати лише язичок або поширюватися на
м'яке та тверде піднебіння до різцевого отвору (на-
скрізна). У дітей із вродженим незрощенням губи/підне-
біння, окрім деформації обличчя, порушується функція
смоктання, є розлади акту ковтання і жування, в подаль-
шому порушується мова та міміка. У дослідженнях J.Y.
Ryu et al. (2021) встановлено, що діти з розщілиною губи
та з або без розщілини піднебіння відрізняються від зви-
чайних дітей нижчим зростом, меншою масою тіла, вуж-
чою окружністю голови, а також станом порожнини рота
та зубів [51]. У таких дітей обмежений ріст середньої ча-
стини обличчя, формується патологічний прикус [15]. Усі
молочні зуби у дітей з розщілинами, крім других молярів,
прорізуються пізніше. Навпаки, постійні зуби прорізують-
ся швидше, що свідчить про швидку втрату молочних зубів.
Крім того, діти з розщілинами мають вищий ризик роз-
витку карієсу та неправильного прикусу.

Реабілітація дитини з розщілиною губи та/або підне-
біння вимагає багаторічного спеціалізованого лікуван-
ня [15]. Хірургічне закриття розщілини губи (хейлоплас-
тика) виконується від 3 до 6 місяців; закриття піднебін-
ня (уранопластика) - від 6 до 12 місяців [12]. Оперативні
втручання до 3 місяців після народження не рекомен-
довано проводити, оскільки у дітей цього віку несфор-
мована верхня щелепа, наявні малі анатомічні розміри
верхньої губи, недосконалі деякі фізіологічні функції, є
ризик пошкодження зон росту, хрящів носа, що погіршує
умови для загоєння [12].

У новонароджених під час огляду можуть виявляти
вузлики Бона - невеликі білі утворення (кісти), розташо-
вані вздовж щічної та язикової поверхонь нижньоще-
лепних і верхньощелепних гребенів альвеолярних
відростків та на твердому піднебінні. Ці ураження вини-
кають через залишки тканини слизових залоз. Кісти зуб-
ної пластинки у новонароджених можуть виявляти
вздовж гребеня нижньої та верхньої щелеп внаслідок
епітеліальних залишків зубної пластинки. Перлини Еп-
штейна - зроговілі кісти, розташовані в середньому підне-
бінному шві на межі твердого та м'якого піднебіння. Ці
три аномальні утворення зазвичай зникають і лікуван-
ня не потребують [12].

Під час огляду новонародженого необхідно зверта-
ти увагу на ті аномалії розвитку щелепно-лицевої ділян-
ки, які можуть бути ознаками вроджених вад розвитку.
Серед них: змінена форма черепа (макроцефалія, до-
ліхецефалія, брахіцефалія); змінена форма щелеп (про-

гнатія, мікрогнатія, прогенія, мікрогенія); високе підне-
біння;  макроглосія;  збільшення чи випуклість губ тощо
[26]. При виражених подібних аномаліях, особливо при
поєднанні кількох із них, можна припускати спадкову
патологію, тому необхідна консультація генетика [3, 26].
До прикладу, макрогнатія наявна при синдромах Блу-
ма, ахондрогенезу, орально-фаціально-дигітальному,
фаціо-артикуло-вертебральному, трисомії 8 хромосоми,
трисомії 18; мікростомія - при ото-палато-дигітальному
синдромі, трисомії 18; розщілина верхньої губи та підне-
біння - при орально-фаціально-дигітальному синдромі,
трисомії 18; макроглосія - при орально-фаціально-диг-
італьному синдромі, атиротичному гіпотиреоїдизмі, син-
дромі Дауна; розщеплений язик, розсічена вуздечка
язика - при орально-фаціально-дигітальному синдромі
[26]. Різні симптоми та синдроми, за яких уражається
щелепно-лицева ділянка, асоціюються зі змінами інших
органів та систем організму. Для своєчасної діагности-
ки, лікування та профілактики необхідна міждисциплі-
нарна співпраця клініцистів різного профілю та гене-
тиків. Знання стоматологічних проявів спадкових та врод-
жених хвороб і синдромів сприятиме ранній діагностиці,
необхідній для визначення прогнозу та вибору методу
лікування.

Отже, основною метою стоматологічного скринінгу
новонароджених є діагностика вроджених вад розвитку
щелепно-лицевої ділянки для надання своєчасної, по-
слідовної, безперервної та скоординованої допомоги
дітям міждисциплінарною командою спеціалістів (пед-
іатр, дитячий стоматолог, стоматолог-ортодонт, хірург-
стоматолог, щелепно-лицевий хірург, генетик, отоларин-
голог, логопед, психолог). Комплексний міждисциплінар-
ний підхід у діагностиці та лікуванні рідкісних захворю-
вань є запорукою найбільш повної і швидкої медичної
та соціальної реабілітації дітей.

Висновки та перспективи подальших
розробок

1. Уніфікований скринінг новонароджених - це комп-
лексна інтегрована система, яка починається зі своє-
часного тестування, ретельного спостереження за пац-
ієнтами, відстеження результатів і постійного оцінюван-
ня.

2. Високоспецифічні тести другого рівня можуть по-
тенційно покращити стратегії скринінгу, зменшити
кількість хибних результатів, тому повинні стати части-
ною програми охорони здоров'я.

3. Впровадження неонатального скринінгу дає мож-
ливість пресимптоматичної діагностики спадкових і
вроджених захворювань, своєчасне виявлення яких і
призначення специфічного патогенетичного лікування
покращує прогнозування розвитку ускладнень та якість
життя дитини.

У перспективі плануємо висвітлити питання міждис-
циплінарного підходу до лікування рідкісних захворю-
вань новонароджених.
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MEDLINE, Web of Science, Scopus databases was conducted; materials of review articles describing clinical cases related to
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integrates screening policy, follow-up, diagnosis, treatment of revealed disease, and tracking the results. The false-positive results
are higher for sick infants in the intensive care unit due to their metabolic instability and functional immature enzymes. DNA tests of
2-tiered significantly improve both the specificity and sensitivity of testing, and reduce the number of false-positive results. An effective
approach to screening for hearing loss is two-tiered testing, in which audiometry is followed with DNA testing for GJB2 mutations in the
connexin-26 gene. Traditional ophthalmic screening of newborns is performed using the red reflex test. Modern diagnostic algorithms
include indirect binocular ophthalmoscopy with scleral indentation, digital imaging systems, artificial intelligence, OCT. Dental
screening is aimed at detecting congenital oral anomaly such as lip and tongue tie, cleft lip and palate, and oral manifestations of
maxillofacial disorders in genetic pathologies. Implementation of neonatal screening provides an opportunity for pre-symptomatic
diagnosis of hereditary and congenital diseases, the timely detection of which and the appointment of appropriate treatment prevent the
development of complications and improve the child's quality of life. In the future, issues of an interdisciplinary approach to the
management of rare diseases in infants will be covered.
Keywords: neonatal screening, rare disease, diagnostics, congenital heart disease, hearing loss, tongue-tie, cleft lip and palate.

Accuracy of Wide-Field Digital Retinal Images in Retinopathy
of Prematurity Detection: Systematic Review and Meta-
Analysis. Current eye research, 47(7), 1024-1033. https://
doi.org/10.1080/02713683.2022.2050262

[62] Wong, K. K., Fournier, A., Fruitman, D. S., Graves, L., Human,
D. G., Narvey, M., & Russell, J. L. (2017). Canadian
Cardiovascular Society/Canadian Pediatric Cardiology
Association Position Statement on Pulse Oximetry Screening
in Newborns to Enhance Detection of Critical Congenital Heart
Disease. The Canadian journal of cardiology, 33(2), 199-
208. https://doi.org/10.1016/j.cjca.2016.10.006

[63] Wroblewska-Seniuk, K. E., Dabrowski, P., Szyfter, W., & Mazela,
J. (2017). Universal newborn hearing screening: methods
and results, obstacles, and benefits. Pediatric research, 81(3),
415-422. https://doi.org/10.1038/pr.2016.250

[64] Yarema, N. M., Boiarchuk, O. R., & Mochulska, O. M. (2020).
Neonatalnyi skryninh na tiazhki kombinovani imunodefitsyty:
retrospektyva i suchasnist (ohliad l iteratury) [Neonatal
screening for severe combined immunodef iciencies:
retrospective and modernity (literature review)]. Актуальні
питання педіатрії, акушерства та гінекології - Current
issues of pediatrics, obstetrics and gynecology, 2, 30-36
https://doi.org/10.11603/24116-4944.2020.2.11833

[65] Zheleva, B., Nair, S. M., Dobrzycka, A., & Saarinen, A. (2020).
Considerations for Newborn Screening for Critical Congenital
Heart Disease in Low- and Middle-Income Countries.
International journal of neonatal screening, 6(2), 49. https://
doi.org/10.3390/ijns6020049

ІSSN 1817-7883 “Вісник Вінницького національного медичного університету”,
eІSSN 2522-9354                  2024, Т. 28, №1

169

Гаджула Н. Г., Рубіна О. С., Квірікашвілі А. М.


