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НЕОНАТАЛЬНИЙ СКРИНІНГ НА ТЯЖКІ КОМБІНОВАНІ ІМУНОДЕФІЦИТИ: 
РЕТРОСПЕКТИВА І СУЧАСНІСТЬ (ОГЛЯД ЛІТЕРАТУРИ)

Мета роботи – аналіз даних наукових публікацій, які висвітлюють зарубіжний досвід імплементації тяжких комбінованих 
імунодефіцитів у неонатальний скринінг.

Матеріали та методи. Проаналізовані публікації з баз даних Web of Science, Scopus і PubMed, що описують клінічну й 
економічну ефективність скринінгу на тяжкі комбіновані імунодефіцити. 

Тяжкі комбіновані імунодефіцити відносять до найтяжчих станів серед первинних імунодефіцитів. Немовлята із тяжким 
комбінованим імунодефіцитом схильні до небезпечних для життя інфекцій. Без ранньої діагностики й ефективного лікування 
їх смертність значно зростає, що зумовлює медико-соціальну значущість цих захворювань. У багатьох країнах впроваджено 
обстеження новонароджених на тяжкі комбіновані імунодефіцити методом ПЛР для аналізу TREC/KREC. 

Результати дослідження та їх обговорення. За даними літератури, практичний досвід впровадження у практику не-
онатального скринінгу на тяжкі комбіновані імунодефіцити у зарубіжних країнах показує, що таке тестування є чутливе і 
специфічне, має відносно низьку вартість, легко виявляє дітей із безсимптомним перебігом. Зазначені можливості дозволя-
ють швидко виявити порушення клітинного імунітету, ідентифікувати тяжкі комбіновані імунодефіцити, розпочати адекватне 
лікування пацієнтів, проводити заходи для попередження розвитку інфекцій та рятувати життя. 

Висновки. Тяжкі комбіновані імунодефіцити відповідають критеріям включення нозології в систему широкомасштабного 
неонатального скринінгу, а зарубіжний досвід впровадження в практику неонатального скринінгу може бути корисним для 
України. Cкринінг на тяжкі комбіновані імунодефіцити новонароджених можна імплементувати у клінічну практику в Україні.
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НЕОНАТАЛЬНЫЙ СКРИНИНГ НА ТЯЖЕЛЫЕ КОМБИНИРОВАННЫЕ ИММУНОДЕФИЦИТЫ: РЕТРОСПЕКТИВА И 
СОВРЕМЕННОСТЬ (ОБЗОР ЛИТЕРАТУРЫ)

Цель работы – анализ данных научных публикаций, освещающих зарубежный опыт имплементации тяжëлых комби-
нированных иммунодефицитов в неонатальный скрининг.

Материалы и методы. Проанализированы публикации из баз данных Web of Science, Scopus и PubMed, описывающих 
клиническую и экономическую эффективность скрининга на тяжëлые комбинированные иммунодефициты.

Тяжëлые комбинированные иммунодефициты относят к самым тяжелым состояниям среди первичных иммунодефи-
цитов. Младенцы с тяжëлым комбинированным иммунодефицитом склонны к опасным для жизни инфекциям. Без ранней 
диагностики и эффективного лечения их смертность значительно возрастает, что обуславливает медико-социальную 
значимость этих заболеваний. Во многих странах введены обследования новорожденных на тяжëлые комбинированные 
иммунодефициты методом ПЦР для анализа TREC / KREC.

Результаты исследования и их обсуждение. По данным литературы, практический опыт внедрения в практику 
неонатального скрининга на тяжëлые комбинированные иммунодефициты в зарубежных странах показывает, что такое 
тестирование является чувствительным и специфическим, имеет относительно низкую стоимость, легко выявляет детей с 
бессимптомным течением. Указанные возможности позволяют быстро выявить нарушения клеточного иммунитета, иденти-
фицировать тяжëлые комбинированные иммунодефициты, начать адекватное лечение пациентов, проводить мероприятия 
для предупреждения развития инфекций и спасать жизни.

Выводы. Тяжëлые комбинированные иммунодефициты соответствуют критериям включения нозологии в систему 
широкомасштабного неонатального скрининга, а зарубежный опыт внедрения в практику неонатального скрининга может 
быть полезным для Украины. Cкрининг на тяжëлые комбинированные иммунодефициты новорожденных можно импле-
ментировать в клиническую практику в Украине.

Ключевые слова: тяжëлые комбинированные иммунодефициты; неонатальный скрининг; дети.

NEONATAL SCREENING FOR SEVERE COMBINED IMMUNODEFICIENCIES: RETROSPECTIVE AND MODERNITY 
(LITERATURE REVIEW)

The aim of the study – to analyze current data from the literature that highlight the experience of severe combined immuno-
deficiencies implementation in the neonatal screening of foreign countries. 

Materials and Methods. We have used Web of Science, Scopus and PubMed databases to identify publications describing 
the clinical and cost-effectiveness of screening for severe combined immunodeficiencies. Severe combined immunodeficiencies 
are the most severe conditions among primary immunodeficiencies. Infants with severe combined immunodeficiency are prone to 
life-threatening infections. Without early diagnostics and intervention, their mortality increases significantly, which determines the 
medical and social significance of these diseases. In many countries, neonatal testing for severe combined immunodeficiencies 
by PCR method for TREC/KREC analysis has been introduced.

Results and Discussion. According to the data from the literature, the practical experience of implementing neonatal 
screening for severe combined immunodeficiencies in foreign countries shows that testing is sensitive and specific, has a re-
latively low cost, and easily detects children with an asymptomatic course. These capabilities allow to quickly detect violations 
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of cellular immunity, identify severe combined immunodeficiencies, begin adequate treatment of patients, take measures to 
prevent infections and save lives. 

Conclusions. Severe combined immunodeficiencies meet the criteria for inclusion of nosology in the system of large-scale 
neonatal screening and foreign experience of the neonatal screening implementation in practice can be useful for Ukraine. Screening 
for severe combined neonatal immunodeficiencies can be implemented in clinical practice of Ukraine.

Key words: severe combined immunodeficiencies; neonatal screening; children.

ВСТУП. Масовий скринінг новонароджених дітей із 
висушених плям крові (ВПК) впроваджений на почат-
ку 1960-х років у штаті Массачусетс на основі методу, 
розробленого Робертом Гатрі та Сузі для діагностики 
фенілкетонурії (ФКУ) бактеріальним методом [1]. На-
прикінці 1960-х рр. тестування новонароджених на 
ФКУ було поширене майже в усіх штатах США і деяких 
країнах Європи [2]. Після успішного впровадження скри-
нінгу новонароджених на ФКУ в декількох країнах світу 
почали розширювати програми для обстеження на інші 
метаболічні захворювання. Основною метою скринінгу 
новонароджених було раннє розпізнавання генетично 
зумовлених захворювань до появи клінічних ознак [3]. 

У рамках багатьох програм розпочато тестування на 
такі спадкові дефекти, як галактоземія, хвороба із запахом 
кленового сиропу, гомоцистинурія. У середині 1970-х рр.  
до зразків крові за Гатрі був адаптований радіоімуно-
логічний метод дослідження тироксину для діагностики 
уродженого гіпотиреозу, а у даний час – дослідження 
17-гідроксипрогестерону для діагностики уродженої 
гіперплазії надниркових залоз, ферментативний аналіз 
для визначення дефіциту біотинідази, електрофорез 
гемоглобіну для діагностики серпоподібноклітинної ане-
мії, імунологічний метод дослідження для визначення 
уродженого токсоплазмозу і ВІЛ [4]. 

Для багатьох із вищеназваних захворювань харак-
терний злоякісний перебіг і рання загибель хворого. 
Однак встановлення точного діагнозу в доклінічній фазі 
спадкового захворювання, як головне завдання лікаря-
генетика, вимагає впровадження масового неонаталь-
ного скринінгу, що охоплює широкий спектр спадкових 
помилок метаболізму, і подальшої доступної системи 
уточнювальних, високочутливих аналізів. Налагодження 
масового неонатального скринінгу дозволило уніфікува-
ти його виконання й оцінити частоту народження дітей 
із спадковими помилками метаболізму та налагодити 
виробництво спеціальних сумішей і продуктів для ді-
єтотерапії хворих [5].

У Швеції скринінг на ФКУ розпочався в 1965 р. із по-
дальшим включенням у скринінг галактоземії (1967 р.), 
уродженого гіпотиреозу (1980 р.), уродженої гіперплазії 
надниркових залоз (1986 р.) та дефіциту біотинідази 
(2002 р.). У 2010 р. було додано ще 19 розладів, і зараз 
до національної програми скринінгу включено 24 захво-
рювання [6].

Методики скринінгу згодом розширилися за рахунок 
тандемної мас-спектрометрії. Скринінг почали широко 
використовувати у світі: у Новій Зеландії він включав 28 
спадкових помилок метаболізму, у Німеччині – 13, у Фін-
ляндії в 2005 р. масовий неонатальний скринінг включав 
адреногенітальний синдром, ФКУ, глутарову ацидурію I, 
порушення обміну жирних кислот (MCADD і LCHADD) [7].

Генетичне тестування також включено в алгоритми 
скринінгу новонароджених на муковісцидоз, де разом 

із вимірюванням імунореактивного трипсину виявляють 
мутації на панелі CFTR [8]. Також було описано цільову 
стратегію генетичного тестування для скринінгу ново-
народжених на сімейний гемофагоцитарний лімфогісті-
оцитоз через інверсійні мутації UNC13D [9].

У різних країнах більшість програм неонатальних 
скринінгів структуровані для обстеження на ряд основних 
порушень і вторинних розладів: органічні та амінокислотні 
розлади, порушення окиснення жирних кислот. У багатьох 
країнах новонароджених обстежують також на зниження 
слуху та серцеві захворювання [10, 11].

В еру геномної медицини і зниження вартості гене-
тичних обстежень останніми роками все частіше розгля-
даються можливості використання секвенування цілого 
екзома та секвенування генома в діагностиці генетичних 
мутацій, що дозволить ідентифікувати широкий спектр 
захворювань. Втім, ряд етичних та економічних питань 
такого скринінгу досі залишається невирішеним [12].

Основні критерії включення нозології у систему неона-
тального скринінгу були визначені ще в 1968 р. Уїлсоном 
і Юнгнером: неможливість визначення захворювання 
рутинними методами неонатолога і педіатра при наро-
дженні дитини, значний негативний вплив захворювання 
на здоров᾽я новонародженого, можливість лікування або 
значного поліпшення якості життя пацієнта при ранньому 
встановленні діагнозу, наявність аналізу – золотого стан-
дарту встановлення діагнозу, а також існування простого, 
недорогого, специфічного лабораторного аналізу для 
скринінгу захворювання [13]. 

Результати багатьох досліджень, виконаних у різних 
країнах, свідчать, що витрати на реалізацію розширеного 
скринінгу новонароджених щонайменше в 5–10 разів 
нижчі, ніж кошти, необхідні на утримання тієї кількості 
інвалідів, яка формується без проведення скринінгу.

Тяжкі комбіновані імунодефіцити (ТКІД, англ. SCID) 
відносять до найтяжчих станів серед первинних іму-
нодефіцитів (ПІД). Немовлята із тяжким комбінованим 
імунодефіцитом схильні до небезпечних для життя ін-
фекцій. Без ранньої діагностики та адекватного лікування 
їх смертність значно зростає, що зумовлює медико-со-
ціальну значущість цих захворювань. У багатьох країнах 
впроваджено обстеження новонароджених на тяжкі 
комбіновані імунодефіцити методом ПЛР для аналізу 
TREC/KREC. 

МЕТА РОБОТИ – аналіз даних літератури, що висвіт-
люють зарубіжний досвід імплементації у неонатальний 
скринінг тяжких комбінованих імунодефіцитів.

МАТЕРІАЛИ ТА МЕТОДИ. Здійснено аналіз публі-
кацій із баз даних Web of Science, Scopus і PubMed, що 
описують клінічну й економічну ефективність скринінгу 
на тяжкі комбіновані імунодефіцити. 

РЕЗУЛЬТАТИ ДОСЛІДЖЕННЯ ТА ЇХ ОБГОВОРЕННЯ.  
У 2005 р. Кі Чан та Дженніфер Пюк вперше описали застосу-
вання аналізу TREC (Т-рецепторних ексцизійних кілець) для 
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обстеження популяції на тяжкі комбіновані імунодефіцити та 
інші форми лімфопенії Т-клітин [14]. TREC є побічним про-
дуктом рекомбінації гена Т-клітинного рецептора в тимусі. 
Генетична рекомбінація призводить до формування зрілих 
генів на основі генетичних сегментів (V – варіабельного, D –  
формуючого різноманітність, J – з᾽єднувального). Генетичні 
сегменти зближуються, виникають подвійні розриви ДНК і 
зшивка цих сегментів із формуванням зрілого V-гена. При 
цьому розміщена між ними епісомальна ДНК утворює пет-
лю, вирізається і замикається в кільце. V(D)J-рекомбінація 
разом із соматичним гіпермутагенезом лімфоцитів формує 
адаптивну імунну відповідь – можливість T- та B-лімфоцитів 
запам᾽ятовувати та активно реагувати на патогенні мікро-
організми при наступному зараженні [15]. Порушення  
V(D)J-рекомбінації призводить до розвитку імунодефі-
цитних станів. При ТКІД рівень V(D)J-рекомбінації в ло-
кусах, що кодують імуноглобуліни і T-клітинні рецептори, 
дуже низький. Мутації роблять нефункціональними білки  
V(D)J-рекомбінації: RAG1, RAG2, Artemis або ДНК-залежну 
протеїнкіназу. Генетичний дефект, який порушує розвиток 
Т-клітин, індукує їх апоптоз або блокує їх диференціацію в 
тимусі, призводить до Т-клітинної лімфопенії і низького рівня 
TREC. Вони персистують у Т-клітинах деякий час після їх 
виходу з тимуса і служать маркером «недавніх мігрантів з 
тимуса» [16].

У 2007 р. van Zelm та ін. розробили методику, яка 
базується на виявленні ексцизійних кілець каппа-де-
леційного елемента (KREC) із використанням методу 
ПЛР (Real-time PCR). KREC утворюється в результаті 
V(D)J-рекомбінації IGK-локусу В-клітинного рецептора. 
Генетичні сегменти зближуються, виникають подвійні 
розриви ДНК і з᾽єднання цих сегментів. Розміщена між 
ними епісомальна ДНК утворює петлю, вирізається і за-
микається в кільце [13, 44, 45]. KREC не може реплікува-
тися в клітинах, є стабільною структурою і трапляється 
у понад 50 % В-лімфоцитів. Вміст KREC у периферичній 
крові є маркером ефективності розвитку B-клітинної 
ланки імунної системи у кістковому мозку у процесі емб-
ріогенезу [44, 45].

Під час визначення кількості KREC у дітей діагносто-
вано хворобу Брутона (Х-зчеплену агаммаглобулінемію), 
дефіцит аденозин дезамінази, синдром Неймегена, де-
фіцит пуриннуклеозид-фосфорилази [17]. 

Дуплексний TREC/KREC аналіз для виявлення па-
цієнтів із ТКІД дозволяє виявити й інші захворювання, 
для яких характерні низькі показники Т- і В-лімфоцитів: 
синдроми Віскотта-Олдріча, хромосомних поломок Не-
ймеген, делеції 22q11.2, трисомії по 21-й хромосомі, 
CHARGE, Кабукі, трисомії 18 хромосоми, Нуан, Якобсен, 
Фрінса й атаксію-телеангіектазію [18, 29]. 

У 2011 р. Nakagawa та ін. вперше продемонстрували, 
що KREC відсутні у зразках крові та у ВПК у новонаро-
джених із хворобою Брутона [20]. На думку авторів, KREC 
може бути потенційно включений у неонатальний скринінг 
для виявлення новонароджених із дефектами раннього 
дозрівання В-клітин. У пацієнтів із дефіцитом B-клітин 
надзвичайно низькі рівні імуноглобулінів та підвищена 
сприйнятливість до інфекцій. 

Рівні TREC і KREC у ВПК досліджують методом 
полімеразної ланцюгової реакції у режимі реального 
часу [21]. Нормальне виробництво TREC починається 
на початку ембріонального розвитку, орієнтовно на 13 

тижні вагітності, й поступово збільшується протягом всієї 
вагітності, досягаючи істотного рівня при народженні. 
У здорових новонароджених виявляють приблизно 1 
TREC на 10 Т-лімфоцитів, що свідчить про високу кіль-
кість наївних Т-лімфоцитів; у дітей більш старшого віку і 
дорослих визначають близько 1 TREC на 100 або 1000 
Т-лімфоцитів [22].

Перше пілотне дослідження скринінгу на ТКІД було 
розпочато у Вісконсині і Массачусетс у 2008 р. під керівни-
цтвом Джека Рутса та Джеймса Вербського. Всього було 
обстежено 207 696 немовлят. У 72 немовлят виявили 
зниження рівнів TREC і KREC. У 38 немовлят кількість 
Т-клітин була нормальною, у 33 – зниженою. Виявлено 
5 немовлят із ТКІД із тяжкою лімфопенією T-клітин, що 
потребували трансплантації гемопоетичних стовбуро-
вих клітин або іншої терапії. У 19 немовлят причиною 
Т-клітинної лімфопенії були анатомічні, метаболічні та 
хромосомні аномалії [23].

Метою даного пілотного дослідження було проде-
монструвати доцільність неонатального скринінгу на 
визначення ТКІД; розробити та оптимізувати лабораторні 
алгоритми та алгоритми клінічного спостереження; визна-
чити, чи відповідають ТКІД мінімальним критеріям вклю-
чення до списку нозологій для скринінгу. Автори дійшли 
висновку, що аналіз вимірювання рівнів TREC і KREC – це 
чутливий та специфічний тест для виявлення немовлят із 
ТКІД та вираженою Т-клітинною лімфопенією [24]. 

У 2008 р. було проведено пілотне вимірювання рів-
нів TREC/KREC для діагностики ТКІД у всіх 50 штатах 
Америки, у 2010 р. – в країнах Близького сходу (Ізраїль, 
Туреччина, Іран), у 2013 р. – у країнах Європи (Німеччина, 
Греція, Іспанія, Італія, Словенія) [25].

У 2013–2015 рр. у рамках пілотної програми в Швеції 
проведено перше дослідження з визначенням TREC/
KREC, що охопило 58 834 дитини. Серед 64 новона-
роджених із низькими показниками у 3 пацієнтів вери-
фікований імунодефіцит. У 24 новонароджених низькі 
показники були пов᾽язані з недоношеністю, 13 дітей були 
народжені від матерів, які отримували імунодепресанти 
під час вагітності. У 2 дітей із синдромом Діджорджі й у 
43 із синдромом Дауна зареєстровано низькі рівні TREC. 
У 29 випадках не встановлено явної причини знижених 
показників, однак пізніше рівні TREC і KREC нормалізу-
валися [26].

Раніше вважали, що ПІД належить до рідкісних за-
хворювань, однак скринінгові програми для новонаро-
джених показали справжні показники захворюваності і 
виявилися вищими від очікуваних. Ранні дані пілотних 
скринінгових програм у США свідчать, що 1 із 30 000– 
50 000 немовлят може народитися з ТКІД, тоді як дані з 
Туреччини, Саудівської Аравії та Кувейту показали більш 
високі показники [27]. В Україні за реєстром 2012 р. число 
діагностованих ПІД становить 1680 випадків із високою 
поширеністю слов᾽янської мутації синдрому Ніймеген та 
агаммаглобулінемії. 

Проект DEPISTREC був розроблений для вивчення 
клінічної та економічної ефективності загального скри-
нінгу ТКІД у Франції. Обстежено близько 200 000 дітей. 
Отримані результати свідчили про те, що аналіз TREC є 
специфічним і чутливим методом для скринінгу ТКІД [27].

Багато досліджень показують високу чутливість, 
клінічну обґрунтованість і рентабельність визначення 
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рівнів TREC/KREC для діагностики ТКІД [14, 30, 31]. Ви-
мірювання рівнів TREC/KREC є значно дешевшою аль-
тернативою проточній цитометрії, тому таке обстеження 
доцільніше використовувати для рутинного скринінгу ТКІД 
[39]. Виживання для дітей із раннім виявленням ТКІД 
до проявів тяжкої інфекції коливається між 85 і 94 %,  
а рівень успішності трансплантації кісткового мозку пере-
вищує 90 %, якщо проводиться до 3,5-місячного віку, а 
з більш пізнім виявленням – між 38 і 72 %. Приєднання 
рецидивних інфекцій призводить до погіршення при-
живлення фармакологічного препарату для алогенної 
трансплантації гематопоетичних стовбурових клітин, тому 
рання діагностика знижує смертність дітей і підвищує 
ефективність лікування [32–34]. Аналіз TREC дозволяє 
оцінити відновлення Т-клітинної функції після пересадки 
кісткового мозку [35–37]. 

Етнічна приналежність, стать та вік також можуть 
сприяти коливанню показників імунітету, тому визначення 
порогових значень рівнів TREC та KREC у популяції має 
вирішальне значення для встановлення діагнозу ТКІД 
та інших станів, що супроводжуються Т- і В-лімфопенією 
[38]. Для встановлення порогових значень TREC та KREC 
перед запровадженням широкомасштабного скринінгу 
необхідно проводити пілотні проекти.

Nevid вказують, що низькі значення TREC виявляють 
у дітей із ТКІД, трисомією 21, синдромом Ді Джорджі, 
вадами серця, нирковими, шлунково-кишковими та ен-
докринними порушеннями і в передчасно народжених 
дітей [40]. На відміну від цього, деякі варіативні форми 
або форми із пізньою клінічною маніфестацією ТКІД ви-
являються при народженні лише на основі аналізу KREC.

У штаті Массачусетс під час проведення пілотного 
проекту по неонатальному скринінгу ТКІД було створено 
робочу групу експертів, яка розробила чітку стратегію 
проведення неонатального скринінгу і комбінованого 
аналізу рівнів TREC/KREC. У разі зниження кількості 
копій TREC/KREC проводиться проточна цитометрія, не-
гайне клінічне обстеження дитини з акцентом на ознаки 
інфекції, уроджені аномалії, висипання для встановлення 
діагнозу первинного імунодефіциту та скерування на 
генетичне підтвердження діагнозу. При сумнівних резуль-
татах обстеження проводиться ре-тест із визначенням 
рівнів TREC/KREC у ВПК. 

Немовлятам із низьким рівнем TREC рекомендується 
негайна ізоляція і подальше спостереження у клінічного 
імунолога [41, 42]. Для попередження розвитку тяжких 
інфекційних ускладнень проводять антибіотикопрофілак-
тику, інфузії препаратів імуноглобулінів, не проводяться 
вакцинації живими вакцинами [43].

ТКІД завжди є внутрішньоутробним розладом розвитку 
Т-лімфоцитів: він вже наявний при народженні, навіть якщо 
у більшості уражених новонароджених клінічно не прояв-
ляється, тому універсальний скринінг новонароджених на 
ТКІД (розпочатий у Вісконсині) має дійсно велике практичне 
значення. У перші дні після народження ТКІД можуть клі-

нічно не проявлятися, тому що материнські імуноглобуліни 
забезпечують частковий захист від інфекцій. Перші клінічні 
прояви хвороби з’являються у віці 7–9 місяців, коли з цирку-
люючої крові дитини зникають материнські імуноглобуліни, 
а імунодефіцити клінічно маніфестують Т-клітинами у віці 
3–4 місяців. Більшість дітей із неверифікованим діагнозом 
ТКІД в Україні помирають від тяжких інфекційних, запаль-
них, автоімунних та інших ускладнень. Діагностичний пошук 
здійснюється після маніфестації клінічних ознак, на основі 
обтяженого сімейного анамнезу й ускладнюється наявністю 
«фенотипових масок» ТКІД [44]. Завдяки застосуванню ви-
значення TREC/KREC у скринінгу діти мають можливість 
своєчасно отримати адекватну патогенетично обґрунтовану 
терапію і, відповідно, знижуються показники дитячої смерт-
ності, зумовлені даними нозологіями [29].

Сьогодні в Україні перелік спадкових та уроджених 
патологій, включених до програми масового неона-
тального скринінгу, обмежений чотирма станами: ФКУ, 
адреногенітальний синдром, уроджений гіпотиреоз та 
муковісцидоз [45].

Включення кількісного визначення TREC у неона-
тальний скринінг на рутинній основі в Україні дозволить 
покращити виживання та якість життя дітей з ТКІД. Рання 
діагностика дає можливість вчасно ізолювати дитину та 
провести інші превентивні заходи для попередження 
розвитку опортуністичних та інших інфекцій. Визначення 
кількості TREC/KREC виводить діагностику даних за-
хворювань на якісно новий рівень, дозволяє створити 
реєстр пацієнтів, своєчасно призначити хворим дітям 
адекватну, патогенетично обґрунтовану терапію та ря-
тувати людські життя.

Для впровадження скринінгу на ТКІД у державні скри-
нінгові програми необхідно налагодити інфраструктуру 
для підтримки всіх етапів тестування, інформувати лікарів 
та батьків щодо скринінгу, підтверджувальної діагностики 
та початкових підходів до лікування новонароджених із 
лімфопеніями. 

ВИСНОВКИ. Розробка ефективного, економічно 
вигідного методу обстеження новонароджених на осно-
ві визначення TREC/KREC покращила перспективу 
виживання пацієнтів із ТКІД. Досвід зарубіжних країн 
демонструє, що аналіз кількості TREC/KREC методом 
полімеразної ланцюгової реакції у режимі реального часу 
є рентабельний і має високу чутливість ще до клінічної 
маніфестації ТКІД. Позитивний світовий досвід, зростан-
ня випадків ТКІД за останні роки та розвиток трансплан-
тації гематопоетичних стовбурових клітин дають вагомі 
підстави для впровадження програми неонатального 
скринінгу ТКІД в Україні.

ПЕРСПЕКТИВИ ПОДАЛЬШИХ ДОСЛІДЖЕНЬ. Вва-
жаємо доцільним провести в Україні пілотне дослідження 
визначення кількості TREC і KREC у ВПК із визначенням 
референтних значень для нашої популяції з поступовим 
включенням даного обстеження у рутинний неонатальний 
скринінг. 
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