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Ендометріоз є однією з най-
більш загадкових і невирішених
проблем у сучасній гінекології і
водночас одним із найпошире-
ніших захворювань репродук-
тивної системи у жінок. За да-
ними літератури, у розвинутих
країнах Європи і Північної Аме-
рики ендометріоз за частотою по-
сідає 3-тє місце в структурі гіне-
кологічних захворювань після
запальних захворювань жіно-
чих геніталій і міоми матки, вра-
жаючи майже 10 % жінок білої
раси [1–5]. В Україні на ендо-
метріоз страждає від 7 до 50 %
жінок фертильного віку [6].

Відповідно до сучасних уяв-
лень, ендометріоз — це дисгор-
мональне, імунозалежне і гене-
тично зумовлене захворюван-
ня, що характеризується добро-
якісним розростанням тканини,
подібної за морфологічною бу-
довою і функцією до ендомет-
рія, але яке знаходиться за ме-
жами порожнини матки [5].

Основним патоморфологіч-
ним субстратом хвороби є інва-
зія і пухлиноподібні розростан-
ня ендометрія поза порожни-
ною матки, що спричинює тяжкі
кровотечі (30,2 %), виражений
больовий синдром (79,1 %) і
безплідність (74,0 %) [1–10].
Втім, незважаючи на великий
інтерес дослідників до пробле-
ми ендометріозу, донині науко-
ве питання про етіопатогенез
цього захворювання залиша-
ється відкритим. Жодна з існую-
чих теорій виникнення ендо-
метріозу не має абсолютних пе-
реваг перед альтернативними
теоріями. Це стосується мета-
пластичної теорії — виникнен-
ня метаплазії епітелію очереви-
ни (Меуеr, 1919); дизонтогене-

тичної теорії порушення ембріо-
генезу з аномальними залиш-
ками в очеревині мюллерової
(парамезонефральної) прото-
ки; імплантаційної теорії, що
грунтується на гіпотезі про рет-
роградну течію менструальної
крові та дисеминацію ендомет-
ріальної тканини (Simpson, 1921);
дизонтогенетичної теорії К. Koss-
man, яка пов’язує сполучення
ендометріальних гетеротопій із
природженими аномаліями ста-
тевого апарату; теорії трансло-
кації ендометрія з порожнини
матки на очеревину, міометрій
та інші органи під час хірургіч-
них втручань (кесарів розтин,
міомектомія); теорії порушень
гормональної регуляції в гіпо-
таламо-гіпофізарно-яєчниковій
системі у вигляді недостатності
лютеїнової фази, гіперпролак-
тинемії, порушень експресії ре-
цепторів стероїдних гормонів,
імунної теорії виникнення ендо-
метріозу тощо [1; 3; 5].

Останнім часом з’явилися ро-
боти на користь того, що ендо-
метріоз є генетично детерміно-
ваною патологією [2; 4; 7–25].

Зважаючи на значну поши-
реність ендометріозу в жіночій
популяції, високу частоту без-
плідності та суттєві соціально-
економічні втрати, пов’язані із
тривалою непрацездатністю
хворих, надзвичайної актуаль-
ності набуває розробка ефек-
тивних заходів індивідуальної
профілактики і прогнозування
його виникнення. На сучасно-
му етапі найперспективнішим
уявляється використання тех-
нологій генетичної медицини, які
виводять профілактичні техно-
логії на якісно новий рівень і
дозволяють перейти до персо-

налізованих програм предик-
тивного моніторингу і комплекс-
ної профілактики [9].

Мета дослідження — оцінка
основних тенденцій у дослі-
дженні проблеми генетичної
схильності до ендометріозу про-
тягом останніх років.

Матеріали та методи
дослідження

Бібліографічний пошук і біб-
ліометричні дослідження про-
ведено в інформаційному ма-
сиві з ретроспективою в 20 ро-
ків. Основні джерела інфор-
мації — відкриті спеціалізовані
бібліографічні бази ЕМВАSЕ,
Direct Science, Ovid, РubMed,
ОМІМ. Пошук проводився за
ключовими словами «ендомет-
ріоз», «генетична схильність».

Результати дослідження
та їх обговорення

Дослідження вказують на
можливу участь у генетичній
детермінації виникнення ендо-
метріозу кількох різних генів,
кожний з яких відіграє певну
роль. Порівняно з населенням
у цілому, у близьких родичів
хворих на ендометріоз ризик
розвитку цього захворювання
збільшується на 5–8 %. Ще
більший ризик спостерігається
у гомозиготних близнюків [14;
22; 24].

Вперше гіпотезу про гене-
тичну схильність до виникнен-
ня ендометріозу було висловле-
но С. Fгеу [14]. При проведенні
досліджень у родичок І ступе-
ня (сибси, донька-мати) хворих
на ендометріоз захворювання
виявлялося у 6,9 % випадків,
у родичок II ступеня — в 2 %
випадків. Тоді ж було зробле-
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но припущення, що успадку-
вання при сімейному ендомет-
ріозі має полігенно мультифак-
торний характер.

Gogusev et al. проаналізува-
ли методом порівнювальної ге-
номної гібридизації 18 зразків
ендометріальної тканини, що
дозволило їм визначити харак-
терні цитогенетичні ознаки, у
тому числі делецію 1р і 22q (у
50 % випадків), делецію 7р (у
22 % випадків). У подальшому
автори верифікували ушко-
дження генетичного апарату на
ділянках Іq36, 7р22.1, і 22q12,
що дало їм підстави стверджу-
вати, що гени, локалізовані у
цих ділянках, відіграють важ-
ливу роль у розвитку й прогре-
суванні ендометріозу [15].

Treloar et al. (2005) провели
велике за обсягом досліджен-
ня на членах 1176 родин з Авст-
ралії та Великої Британії, в яких
зустрічалися випадки ендомет-
ріозу. За їх даними, відповідаль-
ними за спадкову схильність до
ендометріозу є ділянки 10q26
(lod score — логарифм співвід-
ношення шансів = 3,09; Р =
= 0,047) і 20р13 (lod score =
= 2,09; P = 0,049) [20]. У цій ро-
боті використана кількісна оцін-
ка зчеплення генів, яка дозво-
ляє оцінити вірогідність зв’язку
певного гена з досліджуваною
патологією за відсутності ви-
черпної інформації щодо на-
слідування цих генів у вели-
ких популяціях. Значення load
score >3,0 відповідає співвідно-
шенню шансів 1000:1, а load
score >2,0 — співвідношенню
100:1.

Певних успіхів досягли до-
слідники при вивченні лабора-
торних моделей ендометріозу.
Так, Dinulescu et al. (2005) ви-
значили роль K-ren мутації у ми-
шей з делецією Pten (601728)
у виникненні ендометріозу і ен-
дометріоїдної аденокарциноми
[11].

Інші дослідники пов’язують
ризик виникнення ендометріо-
зу з поліморфізмом генів ен-
дотеліального фактора росту,
цитохрому Р450 с17-a (CYP17)
та рецепторів прогестерону

(PROGINS) [15]. Останніми ро-
ками доведено, що алелі генів
GSTM1 і NАТ-2 сприяють ви-
никненню ендометріозу і мо-
жуть впливати на ефективність
його лікування [2–4, 9, 10, 13,
25].

За даними О. В. Голубевой,
аденоміоз асоційований з при-
сутністю в генотипі делецій у
генах СYР19, СSТМ1, СSТТ1.
Гетерозиготне носійство алель
del (ТСТ) у гені СYР19 підвищує
ризик розвитку аденоміозу в
2,5 рази, а сполучення нульо-
вих варіантів у генах GSТМ1,
GТТ1 — в 3,5 рази. Розвиток ен-
дометріом яєчників асоційова-
ний з ins/del поліморфізмом
гена р53. Гетерозиготне носій-
ство інсерції в гені р53 збільшує
ризик розвитку ендометріом
яєчників утричі, тимчасом як го-
мозиготне — у 10 разів. За ци-
ми ж даними, сполучений гено-
тип GSTM1 0/0 + GSТТ1 0/0
асоціюється зі збільшенням роз-
витку аденоміозу в 3,5 рази. Та-
кож відзначається збільшення
частоти функціонально ослаб-
леного генотипу СSТМ1 0/0 +
+ С8ТТ1 0/0 при порушеннях
менструального циклу (нерегу-
лярний менструальний цикл,
гіперполіменорея, перименст-
руальні кров’янисті виділення)
у жінок із аденоміозом та ендо-
метріомами яєчників. У пацієн-
ток із ендометріомами яєчників
і безплідністю частота делеції
гена GSTМ1 в 4 рази переви-
щує таку у хворих з аденоміо-
зом, а частота нульового гено-
типу за геном GSTТ1 майже
втричі нижча. Для жінок з ен-
дометріомами яєчників харак-
терні високі показники рівня он-
комаркера СА-125 — (130,31±
±87,98) од/мл. У жінок із «функ-
ціонально ослабленими» гено-
типами (GSТМ1 0/0 + GSТТ1 0/0,
Prp72Pro і ins/del) відзначаєть-
ся більш високий середній рі-
вень СА-125 [3].

Висновки

Таким чином, за останні 10–
15 років медицина подолала
шлях від суто теоретичних мо-
делей генетичного прогнозу-

вання ризику ендометріозу до
практичного застосування тех-
нологій генетичної медицини
[24]. Молекулярно-генетичний
скринінг дозволяє виявляти жі-
нок, схильних до ендометріозу,
і прогнозувати тактику його ме-
дикаментозної терапії [23–25].
Як маркери чутливості у світі зде-
більшого використовують нульо-
ві алелі генів GSTM1 GSTT1,
триває пошук нових генетичних
маркерів. Втім, до останнього
часу подібні дослідження в Ук-
раїні не проводилися, що ут-
руднює розробку ефективних
клінічних алгоритмів прогнозу-
вання, діагностики та лікуван-
ня ендометріозу в жінок. Впро-
вадження цих методів є доціль-
ним для підвищення ефектив-
ності прогнозування, діагности-
ки та лікування цього соціаль-
но-значущого захворювання,
яке суттєво впливає на демо-
графічні перспективи нації.
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Атрезія легеневої артерії з
дефектом міжшлуночкової пе-
регородки (АЛА-ДМШП) — вро-
джена вада серця (ВВС) з від-
сутністю сполучення між пра-
вим шлуночком (ПШ) і легене-
вою артерією (ЛА), аномалією
будови легеневого артеріаль-
ного русла й екстракардіальни-
ми джерелами колатерального

легеневого кровообігу, пред-
ставленими  великими аорто-
легеневими колатеральними
артеріями (ВАЛКА), відкритою
артеріальною протокою (ВАП)
[1–3]. Інтракардіальна будова
серця при АЛА-ДМШП дуже по-
дібна до морфології тетради
Фалло (ТФ) з наявністю велико-
го, перимембранозного ДМШП.

Дана ВВС характеризується та-
кож відсутністю або гіпоплазією
окремих анатомічних структур
легеневого артеріального рус-
ла. У зв’язку з цим, відновлен-
ня останніх потребує пластич-
ної реконструкції або протезу-
вання з використанням штуч-
них або біологічних матеріалів
[3; 4]. Хірургічне лікування АЛА-
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