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Зв’язок публікації з плановими науково-
дослідними роботами. Дослiдження є фрагментом 
планової комплексної теми кафедри гістології, цито-
логії та ембріології (завідувач каф. – д.мед.н., проф. 
О.В. Цигикало) Буковинського державного медич-
ного університету «Закономірності морфогенезу та 
структурно-функціональні особливості тканин і ор-
ганів в онтогенезі людини», № державної реєстрації 
0116U002938. 

Вступ. Уроджені вади розвитку (УВР) є актуаль-
ною і все ще не вирішеною проблемою сучасної 
медичної науки. За даними Всесвітньої організації 
охорони здоров’я (ВООЗ), УВР зустрічаються у 5,5% 
новонароджених. УВР кісток і їх з’єднань відносяться 
до важких УВР, що призводять до інвалідизації і по-
рушення працездатності. Уроджені локальні анома-
лії кісток і з’єднань нижніх кінцівок у дітей складають 
близько 50% і у 40% дітей спричинюють розвиток ін-
валідності [1, 2]. 

Поглиблення відомостей про УВР скелета нижніх 
кінцівок має важливе значення у лікуванні дітей з 
цими аномаліями. Узагальнення інформації допо-
магає діагностувати, оцінити ступінь їх ураження, 
передбачити можливі ускладнення, обирати опти-
мальні лікувальні та реабілітаційні заходи [1]. Наявна 
номенклатура стосовно УВР кісток гомілки потребує 
доопрацювання та уточнення. Часто один і той самий 
термін використовується для абсолютно різних типів 
уражень кінцівок або, навпаки, одна і та ж УВР може 
позначатися різними термінами. Хоча останнім 
часом спостерігається глибше розуміння проблем 
щодо УВР кісток нижніх кінцівок, епізоди неналеж-
ного використання термінології все ще залишаються. 
Чітка та однозначна термінологія повинна стати уні-
версальним інструментом у практиці лікарів різних 
спеціальностей, щоб уникнути діагностичних непо-
розумінь та терапевтичних помилок [3-5]. 

Уроджена вада розвитку – стійкий дефект морфо-
генезу, що виникає в результаті порушення внутріш-
ньоутробного розвитку (ВУР) та характеризується змі-
ною структурно-функціональної організації органа.

Аномалії розвитку – дефекти органів, які не ви-
кликають серйозних порушень їх функцій.

Мікроаномалії розвитку – незначні відхилення 
від нормального розвитку органів, які не впливають 
на їх функції. У педіатричній практиці їх називають 
стигми дисморфогенезу, підкреслюючи їх зв’язок з 
порушеннями ВУР [6].

Найчастіше УВР та аномалії кісток гомілки є одно-
бічними (31%) [7]. Однак, іноді вони асоціюються з 
іншими аномаліями кісток та/або внутрішніх органів, 
чи є складовими конституційних синдромів [8]. Від-
значається також, що у дітей із уродженими дефекта-
ми нижніх кінцівок поздовжня деформація перева-
жає над поперечною (р<0,03) [7]. УВР кісток гомілки 
є предметом детального вивчення ембріологів, ге-
нетиків, дитячих хірургів, травматологів і ортопедів. 

Ембріологи поглиблюють знання про морфогенез та 
критичні періоди закладки нижніх кінцівок. Зачатки 
нижніх кінцівок, у вигляді округлих утворень біля по-
перекових хребців, з’являються впродовж 4-5 тижнів 
ВУР. На 6-му тижні ВУР бруньки кінцівок подовжують-
ся, розвиваються сегменти, які в подальшому стануть 
стегном і гомілкою, а дистальні кінці сплющуються, 
утворюючи фрагменти стопи. Протягом 7-8 тижнів 
ВУР міжпальцева тканина регресує через апоптоз, 
утворюючи окремі пальці стоп, і кінцівки починають 
медіально обертатися [8]. 

Оскільки частота виникнення УВР скелета ниж-
ніх кінцівок становить 5:1000 вагітностей, генетики 
продовжують дослідження причин виникнення УВР 
кісток гомілки. У більшості випадків аномалії розви-
тку спричинені мутаціями одного гена, числовими чи 
структурними хромосомними абераціями [9]. Не ви-
ключається також можливий вплив ембріотоксичних 
чинників. Причинно-наслідковий зв’язок між дією 
певних шкідливих факторів та виникненням УВР кіс-
ток гомілки залежить від часу впливу, найчастіше 
порушення виникають з 4-го по 8-ий тижні ВУР, коли 
відбувається закладка і формування скелета нижніх 
кінцівок.

Для клініцистів основною діагностичною пробле-
мою щодо наявної УВР скелета гомілки є з’ясування 
того, чи вона одинична, чи є симптомом деяких 
синдромів. При скелетній дисплазії клінічно досить 
важливо диференціювати летальні дефекти від не-
летальних [9]. Дискусійним залишається питання ви-
значення найкращого методу візуалізації, який буде 
використовуватися для доповнення рентгенівських 
знімків серед УЗД, КТ плода та МРТ [8].

Найпоширенішою лікувальною тактикою при УВР 
кісток гомілки залишається хірургічна корекція, що 
полягає у радикальному видаленні фрагменту кінців-
ки (ампутація з подальшим протезуванням) чи у серії 
послідовних реконструктивних операцій [10-12].

Існують різні класифікації УВР скелета нижніх 
кінцівок. Одна з найбільш відомих, яка не втратила 
актуальність до сьогодні, була запропонована ще 
у 1961 році Frantz i O`Rahilly [13]. На думку вчених, 
найбільш доцільним є поділ усіх уроджених дефектів 
кінцівок на термінальні та вставні. До термінальних 
УВР скелета кінцівок належать ті, де всі елементи 
кінцівки відсутні. При вставних дефектах відсутній чи 
змінений лише середній сегмент кінцівки. Однак, і 
термінальні, і вставні УВР кінцівок, у свою чергу, бу-
вають поперечні чи парааксіальні. При поперечному 
дефекті кінцівка вражається по всій її товщині, а при 
парааксіальному – у патологічний процес втягується 
преаксіальна чи постаксіальна частина кінцівки.

У 1991 році International Organization for 
Standardization і International Society of Orthopaedic 
Surgery and Traumatology запропонували інший варі-
ант класифікації, за яким всі дефекти кінцівок поді-
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ляли на поперечні чи поздовжні, а окремі кістки як 
повністю чи частково відсутні.

Метою роботи є аналіз та узагальнення відомос-
тей джерел наукової літератури щодо УВР кісток го-
мілки, їх класифікація та тлумачення згідно алфавіту. 
Дане дослідження є продовженням раніше проведе-
них нами досліджень стосовно УВР нижніх кінцівок 
[14]. 

Результати дослідження та їх обговорення.
Гемімелія великогомілкової кістки – рідкісна по-

здовжня УВР нижніх кінцівок, що характеризується 
повною або частковою відсутністю великогомілкової 
кістки. Більшість випадків гемімелії великогомілкової 
кістки є спорадичними (1:1000000) і найчастіше ця 
УВР зустрічається у немовлят із складними спадкови-
ми синдромами. У таких випадках гемімелія велико-
гомілкової кістки, як правило, двобічна і пов’язана 
з іншими дефектами, підтвердженими результата-
ми клінічного обстеження або спеціальними мето-
дами візуалізації. Пренатальна або постнатальна 
діагностика гемімелії великогомілкової кістки є по-
казом до детального скринінгу та пошуку можливих 
супутніх уроджених аномалій. Клінічними особливо-
стями гемімелії великогомілкової кістки є укорочена, 
медіально нахилена (варусна) кінцівка. 

Хоча існуючі літературні дані стосовно геміме-
лії великогомілкової кістки є фрагментарними і по-
одинокими, але для її опису використовують кілька 
класифікацій. Класифікація за Paley (2016) є найпо-
ширенішою, оскільки описує топографо-анатомічні 
особливості цієї УВР, що допомагає хірургам обрати 
оптимальні варіанти реконструкції.Виділяють чотири 
типи великогомілкової гемімелії:

● Тип I (59%) – повна відсутність великогомілкової 
кістки.

● Тип II A (10%) – наявність проксимального від-
ділу великогомілкової кістки (хрящовий епіфіз). 
Ця кістка, хоча і не виявляється у новонароджених, 
може поступово розвиватися завдяки вторинному 
скостенінню. Можливе поєднання вади з гіпоплазі-
єю дистального епіфіза стегнової кістки.

● Тип II B (24%) – наявність проксимальної ча-
стини великогомілкової кістки, що включає части-
ну метафізу та діалізу, а також незмінений епіфіз та 
пластинку росту.

● Тип III (1,5%) – наявність у новонародженого 
лише дистального епіфізу великогомілкової кістки.

● Тип IV (5,5%) – характерна наявна вся велико-
гомілкова кістка, проте спостерігається її гіпоплазія, 
або гіпоплазія тільки її дистального кінця. При цьому, 
дистальний кінець великогомілкової кістки звуже-
ний і іноді відхиляється від дистального кінця мало-
гомілкової кістки.

У більшості випадків розміри малогомілкової 
кістки при гемімелії великогомілкової кістки не змі-
нюються, хоча допускається вкорочення та/або де-
формація малогомілкової кістки. Рідше малогомілко-
ва кістка також відсутня. Гемімелія великогомілкової 
кістки може бути пов’язана з помірною гіпоплазією 
стегнової кістки, подвоєнням стегна або гіпоплазі-
єю дистального центру скостеніння стегнової кістки. 
Стопа може бути не зміненою, гіпопластичною або 
деформованою [15, 16].

Гемімелія малогомілкової кістки – часткова або 
повна аплазія малогомілкової кістки. Малогомілко-

ва гемімелія – найпоширеніша патологія, пов’язана 
з довгими трубчастими кістками, спостерігається з 
частотою від 1:135 000 до 1:50000. Однобічна форма 
становить 60-80% усіх випадків, права малогомілко-
ва кістка уражається частіше, ніж ліва. Етіологія цієї 
УВР залишається невідомою, але, як правило, гемі-
мелія малогомілкової кістки не вважається спадко-
вою УВР. Винятком може бути поєднання малого-
мілкової гемімелії з іншими аномаліями розвитку 
кісток, що характерно для спадкових синдромів з 
аутосомно-домінантним типом успадкування. Не 
відкидається також теорія еволюційного ангіогене-
зу, за якою порушення морфогенезу кісток гомілки 
відбувається через недостатність кровотоку чи ано-
малії розвитку судин. Ініціювання формування кісток 
з хрящових зачатків довгих трубчастих кісток нижніх 
кінцівок залежить від проростання у їх товщу судин 
на 6-7 тижнях ВУР. Артеріальний кровообіг нижніх 
кінцівок встановлюється до 8-го тижня ВУР. Крово-
постачання проксимальної частини малогомілкової 
кістки здійснюється передньою великогомілковою 
артерією, а середньої та дистальної частин кістки – 
малогомілковою артерією. Недосконалість ембріо-
нальних артеріальних переходів, а також відсутність 
необхідних артерій може зумовлювати специфічні 
скелетні аномалії [17-19]. 

Клінічно гемімелія малогомілкової кістки прояв-
ляється у вигляді невідповідністі довжини кінцівок, 
передньо-присереднім викривленням великого-
мілкової кістки, вальгусною деформацією колінного 
суглоба, стопи та надп’ятково-гомілкового суглоба. 
Основними проблемами при малогомілковій гемі-
мелії є різна довжина кінцівок та деформація стопи 
[10].

Однобічна малогомілкова гемімелія призводить 
до невідповідності довжини кінцівки, внаслідок 
гальмування росту і розвитку кісток гомілки та стопи. 
Крім того, характерним є сповільнення росту стег-
нової кістки (уроджена недостатність стегнової кіст-
ки). Саме внаслідок гемімелії малогомілкової кістки 
визначається різна довжина правої і лівої гомілок. 
Зокрема, у людей зрілого віку описуються випадки 
різниці від 2,0 до 25,0 см за відсутності дефіциту стег-
нової кістки та >30,0 см при поєднаному ураженні 
гомілки та стегна. У джерелах літератури [20] трапля-
ються неоднозначні дані щодо концепції постійного 
гальмування – процесу, при якому співвідношення 
довжини кінцівки між коротшою та довшою кінців-
ками залишається незмінним протягом усього їхньо-
го росту, не виключається також теорія аномально-
го дозрівання всього скелета. Деформації стопи та 
надп’ятково-гомілкового суглоба при гемімелії мало-
гомілкової кістки стають основними причинами інва-
лідності. Описується дисплазія дистального відділу 
великогомілкової кістки та надп’яткової кістки разом 
з плоскими деформованими, неправильно орієнто-
ваними поверхнями суглобів [11]. 

Сонографічно діагностувати гемімелію мало-
гомілкової кістки можна наприкінці 8-10 тижнів ва-
гітності. Ультразвуковими ознаками гемімелії ма-
логомілкової кістки є деформована або відсутня 
малогомілкова кістка з нормальною мінералізацією 
та початком скостеніння, вкорочена або вигнута до-
переду гомілка, значне вкорочення стегнової кістки 
та аномалії стопи. При підозрі на укорочення малого-
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мілкової кістки, слід виміряти всі довгі кістки плода. 
Детальний анамнез вагітності, включаючи прийом 
ліків, вплив вірусів, вживання наркотиків, травми, 
цукровий діабет та дослідження ворсин хоріона на 
перших тижнях вагітності можуть бути корисними 
для виявлення етіологічних факторів. Також слід про-
водити оцінку профілю обличчя плода, органів сер-
цево-судинної, нервової, сечово-статевої та травної 
систем, щоб визначити наявність чи відсутність су-
путніх аномалій. Після встановлення передбачувано-
го діагнозу, необхідна рання комплексна оцінка спе-
ціалістів, включаючи акушерів-гінекологів, генетиків, 
хірургів та ортопедів для визначення подальшої так-
тики ведення вагітності, пологів, способів хірургічної 
корекції та реабілітації. За класифікацією Achterman 
та Kalamchi (1979) існують три типи гемімелії мало-
гомілкової кістки: 

Тип І (10% усіх випадків) характеризується повною 
або частковою відсутністю малогомілкової кістки та 
м’якою великогомілковою кісткою або її відсутністю.

Тип ІІ (35%) – однобічна відсутність малогомілко-
вої кістки, нахил великогомілкової кістки допереду та 
значне вкорочення гомілки.

Тип ІІІ (55%) – випадки з одно- та (або) двобічною 
відсутністю малогомілкової кістки, з деформацією 
нижніх кінцівок та стопи.

Прогноз при гемімелії малогомілкової кістки за-
лежить від типу дефекту, супутніх УВР стегнової кіст-
ки, деформацій стопи, УВР колінного та надп’ятково-
гомілкового суглобів [21, 22].

У пацієнтів з малогомілковою аплазією 
(тип II за класифікацією Achterman та Kalamchi) 
передопераційна оцінка за допомогою МР-
томографії особливо корисна для виявлення 
інших УВР (агенезія хрестоподібних зв’язок) та/
або судинних (гіпоплазія або відсутність передньої 
великогомілкової артерії) дефектів. Наявність даних 
аномалій необхідно враховувати через можливі на 
далі післяопераційні ішемічні ускладнення [23].

Гіпоплазія великогомілкової кістки – переважно 
однобічна УВР із дефектом, як правило. в середній 
і нижній третинах великогомілкової кістки. На місці 
відсутнього кісткового фрагменту буде утворюватися 
сполучнотканинний тяж, який з’єднується з частиною 
великогомілкової кістки (а іноді разом і з малогоміл-
ковою кісткою) в дистальному або проксимальному 
її відділах, рідше – з капсулою суглоба. При цій УВР 
змінюється форма колінного суглоба та конфігурація 
нижньої кінцівки [24, 25]. 

Гіпоплазія малогомілкової кістки – характеризу-
ється вкороченням гомілки на ураженому боці, її ви-
кривленням, вальгусним відхиленням стопи. Стопа 
зазвичай плоско-вальгусна. У 30% хворих гіпоплазія 
малогомілкової кістки двобічна. Ця УВР важко підда-
ється корекції через різке вкорочення і напруження 
м’язів гомілки. З віком деформація прогресує. Мало-
гомілкова кістка вкорочена, потовщена, викривлена 
допереду. Уроджена недорозвиненість малогоміл-
кової кістки зустрічається в 3 рази частіше, ніж стег-
нової кістки [26]. 

Кампомелія (синонім – кіфомелічна дисплазія) 
– уроджене викривлення вбік довгих трубчастих кіс-
ток. Зазвичай викривленню піддається великогоміл-
кова кістка, інше назва – уроджений кіфосколіоз ве-
ликогомілкової кістки [25].

Сиреномелія (синонім – синдром каудальної 
регресії, синдром каудальної дисплазії) – це злиття 
нижніх кінцівок. Дана УВР може поєднувати із за-
лучення м’яких тканин і деяких трубчастих кісток. 
Характерною є гіпоплазія або аплазія кісток нижніх 
кінцівок і таза, уроджений вивих стегна, згиналь-
ні контрактури кульшових і колінних суглобів. При 
цій УВР можуть бути сформовані дві стопи (simpus 
dipus), одна стопа (simpus monapus) або повна від-
сутність стопи (simpus apus) [26].

Уроджений вивих гомілки розвивається у колін-
ному суглобі, зустрічається нечасто. Уроджений вивих 
гомілки буває повним і неповним, переднім і заднім, 
найчастіше трапляється задній. Описані і бічні вивихи 
гомілки у колінному суглобі, частіше назовні. В анато-
мічному відношенні уроджені вивихи гомілки через 
деформації суглоба, що спричинені зміщенням гоміл-
ки, різноманітні. Вивихи гомілки частіше двобічні. Роз-
різняють 3 ступені вивиху гомілки: 

1) І ступінь – суглобова поверхня великогомілко-
вої кістки зміщується допереду по відношенню до 
епіфіза стегнової кістки і верхнім краєм досягає ді-
лянки з’єднання стегнової кістки з наколінником.

2) ІІ ступінь – задній край великогомілкової кістки 
при згинанні гомілки зміщується в передню частину 
суглобової поверхні надвиростків стегнової кістки. 

3) ІІІ ступінь – великогомілкова кістка зміщена до-
переду і доверху. 

При задньому вивиху надвиростки стегнової 
кістки будуть зміщені допереду, а при передньому 
– дозаду. При уродженому вивиху кістки гомілки по-
товщені і зазвичай викривлені допереду. Згинальна 
контрактура в колінному суглобі досягатиме 120–90. 
Хрестоподібні зв’язки або недорозвинені, або від-
сутні, що буде обумовлювати наявність симптому 
«висувної шухляди». М’язи-розгиначі гомілки вкоро-
чені, а м’язи-згиначі зазвичай зміщуються допереду, 
особливо двоголовий м’яз стегна, що стає перешко-
дою до згинання кінцівки в колінному суглобі. Сила 
м’язів ослаблена також через зближення точок їх 
прикріплення. Спостерігається виражена бічна рух-
ливість. Чотириголовий м’яз стегна може бути не-
дорозвинений. Можуть виявлятися аномалії прикрі-
плення інших м’язів гомілки. Часто відсутня зв’язка 
наколінка, іноді й сам наколінок. При вивиху гомілки 
допереду в підколінній ямці пальпуються надвирос-
тки стегнової кістки у вигляді сходинки, шкіра в цій 
ділянці натягнута, а на передній поверхні коліна 
утворюється надлишок шкіри, через який виникають 
поперечні складки. Колінний суглоб при вивиху го-
мілки знаходиться в положенні перерозгинання або 
згинання. Вивих у колінному суглобі може поєднува-
тися з відсутністю однієї з кісток гомілки, частіше ве-
ликогомілкової кістки, і УВР надп`ятково-гомілкового 
суглоба [27].

Уроджене викривлення великогомілкової кістки 
зустрічається не часто. У більшості випадків дана УВР 
характерна для плодів чоловічої статі, у 95% випад-
ків є лівобічною. Причиною викривлення гомілки 
вважають неправильний розвиток литкового м’яза, 
внутрішньоутробне стиснення кісток гомілки або їх 
перелом. Уроджена кутова деформація великогоміл-
кової кістки буває двох видів: 1) кут відкритий допе-
реду; 2) кут відкритий дозаду. Якщо ця деформація 
поєднується з несправжнім суглобом гомілки, то в 
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місці кутового викривлення рентгенологічно буде 
виявлятисяся склероз кінців великогомілкової кістки 
з облітерацією її кістково-мозкової порожнини, іноді 
з наявністю кістозних порожнин у місці викривлен-
ня. Якщо кутове викривлення гомілки не сполучаєть-
ся з несправжнім суглобом великогомілкової кістки, 
то склероз теж має місце, але тут, на перший план, 
виходить стійке еквінусне положення стопи і дефор-
мація колінного суглоба. Ця УВР часто поєднується з 
іншими УВР цієї ж кінцівки: відсутністю або недороз-
виненням кісток стопи, малогомілкової кістки, іноді 
з уродженим вивихом або підвивихом стопи. Кутова 
деформація зазвичай спостерігається в середній або 
нижній третинах гомілки. Кортикальний шар вели-
когомілкової кістки потовщений на випуклому боці, 
а кістково-мозкова порожнина різко звужена або 
зовсім не виявляється. Якщо кут відкритий допере-
ду, що буває значно рідше, то малогомілкова кістка 
деформується аналогічно великогомілковій кістці. 
М’язи передньої поверхні гомілки вкорочуються, 
функція триголового м’яза литки знижується. При пе-
редньому кутовому викривленні гомілки тенденції 
до зменшення деформації з віком не спостерігаєть-
ся, при задньому – відзначається зменшення дефор-
мації гомілки [28].

Уроджений несправжній суглоб великогомілко-
вої кістки становить 0,5% усіх УВР нижніх кінцівок. 
Його появу часто пов’язують з внутрішньоутробним 
переломом великогомілкової кістки, її механічним 
здавленням або неправильним положенням. Най-
частіше перелом виникає на межі середньої та 
нижньої третин гомілки або в нижній її третині. Роз-
різняють 3 типи несправжнього суглоба великогоміл-
кової кістки: 1) уроджений дефект великогомілкової 
кістки – істинний псевдосуглоб; 2) псевдосуглоб, що 
виникає на місці уродженої кісткової кісти; 3) псев-
досуглоб, що утворився на місці перелому у ділянці 
кута уродженого викривлення великогомілкової кіст-
ки. В останньому випадку кінці кістки склерозовані, 
кістково-мозкова порожнина різко звужена або від-
сутня. Така кістка крихка, часто ламається. Крім того, 
псевдартрози можна розділити на 2 групи: 

1) первинні уроджені псевдартрози (вади  
закладки); 

2) вторинні уродженні псевдартрози, що спричи-
нені внутрішньоутробним пошкодженням кісток го-
мілки чи їх викривленням.

Клінічно спостерігається різного ступеня патоло-
гічна рухомість несправжнього суглоба, наявність 
характерного дугоподібного або кутового викрив-
лення гомілки, кут відкритий дозаду. Стопа частіше 
встановлюється у положенні рes calcaneus, рідше 
– pes equinus. Шкіра над місцем несправжнього су-
глоба ущільнена, а деколи і рубцево змінена, м’язи 

атрофовані. Кінці великогомілкової кістки стоншені, 
склерозовані. Між кістковими фрагментами може 
спостерігатися щільна волокниста тканина («тугий» 
псевдоартроз). Уражена гомілка завжди коротша і 
тонша за здорову. Невідповідність довжини кінцівки 
пов’язана з викривленням кісток гомілки у ділянці 
несправжнього суглоба та їх частковим недороз-
виненням через вторинні трофічні порушення, від-
сутність повноцінного навантаження. Стопа також 
зменшується в розмірах. З віком ступінь деформації 
гомілки зазвичай збільшується [29].

Фокомелія – відсутність або виражена гіпопла-
зія довгих трубчастих кісток нижніх кінцівок, відома 
також як тюленеподібна кінцівка. Стопи з’єднуються 
з тулубом за допомогою коротких кукс. Розрізня-
ють повну форму фокомелії, при якій проксимальна 
та дистальна частина кінцівки відсутня та неповну 
– відсутня або проксимальна, або дистальна части-
на. Фокомелія зустрічається при деяких рідкісних 
спадкових синдромах, таких як синдром Робертса, 
синдром ДК-фокомелії та інших. Характерними є 
множинні УВР: скелетні; сечово-статеві, зокрема, 
агенезія нирок; шлунково-кишкові вади; аномалії 
очей, наприклад, помутніння рогівки; черепно-ли-
цеві аномалії, включаючи сріблясто-світле волосся, 
великі гемангіоми та гіпопластичний носовий хрящ. 
До цих синдромів належать аутосомно-рецесивна 
форма синдрому VACTERL-гідроцефалії (синдром 
Девіда-О’Каллагана), синдром Х-зчепленої рецесив-
ної форми (Хантер Мак-Мюррей) та синдром Лаурі-
на-Сандроу (LSS) [30].

Висновки.
Внаслідок порушення морфогенезу кісток гоміл-

ки впродовж 4-8 тижнів пренатального періоду онто-
генезу людини виникають їх УВР. УВР кісток гомілки 
рідкісні, але не виняткові, як правило, є однобічни-
ми, а не двобічними. Однобічні УВР кісток гомілки 
становлять 31% усіх УВР нижніх кінцівок. 

УВР кісток нижніх кінцівок поділяються на попере-
чні чи поздовжні, а окремі кістки як повністю чи част-
ково відсутні. УВР кісток гомілки часто поєднується з 
іншими уродженими аномаліями розвитку, тому при 
виявленні останніх, необхідна ретельна діагностика 
органів та систем плода чи новонародженого. 

Найбільш розповсюдженою серед УВР кісток го-
мілки є гемімелія малогомілкової кістки. Однобічна 
форма малогомілкової гемімелії становить приблизно 
60-80% усіх випадків, при цьому характерно, що права 
малогомілкова кістка уражається частіше, ніж ліва.

Перспективи подальших досліджень. Вивчення 
морфологічних передумов виникнення УВР кісток го-
мілки може бути підґрунтям для розробки та обґрун-
тування нових способів їх хірургічної корекції. 
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ОНТОЛОГІЯ УРОДЖЕНИХ ВАД КІСТОК ГОМІЛКИ
Комар Т. В., Хмара Т. В., Попович А. І., Кавун М. П., Петрюк А. Є.
Резюме. За даними ВООЗ уроджені аномалії зустрічаються у 5,5% новонароджених, і від 1,7 до 12,5% цих 

дітей мають вади розвитку нижніх кінцівок. Уроджені вади розвитку (УВР) нижніх кінцівок є порушеннями 
формування їх скелета в пренатальному періоді онтогенезу людини і проявляються різними патологічними 
змінами відповідних кісток. УВР нижніх кінцівок можна розділити на типові (самостійні нозологічні форми) і 
атипові (комбіновані з іншими аномаліями або захворюваннями). У 31% УВР кісток гомілки є однобічними. 
Відзначається також, що у дітей з уродженими дефектами нижніх кінцівок поздовжня деформація переважає 
над поперечною.

Оскільки частота виникнення УВР скелета нижніх кінцівок становить близько 5:1000 вагітностей, генетики 
продовжують з’ясовувати причини виникнення УВР кісток гомілки. У більшості випадків аномалії розвитку 
викликані мутаціями одного гена, числовими або структурними хромосомними абераціями. Не виключається 
також можливий вплив ембріотоксичних факторів. Детальний анамнез вагітності, включаючи прийом ліків, 
вплив вірусів, вживання наркотиків, травми, цукровий діабет та дослідження ворсин хоріона на перших тиж-
нях вагітності можуть бути корисними для виявлення етіологічних факторів. Також слід проводити оцінку 
профілю обличчя плода, органів серцево-судинної, нервової, сечово-статевої та травної систем, щоб визна-
чити наявність чи відсутність супутніх аномалій. Після встановлення передбачуваного діагнозу, необхідна 
рання комплексна оцінка спеціалістів, включаючи акушерів-гінекологів, генетиків, хірургів та ортопедів 
для визначення подальшої тактики ведення вагітності, пологів, способів хірургічної корекції та реабілітації. 
Причинно-наслідковий зв’язок між дією певних шкідливих факторів і виникненням УВР кісток гомілки за-
лежить від часу впливу, найчастіше порушення виникають з 4 по 8 тиждень гестації, коли відбувається за-
кладка і формування скелета нижніх кінцівок. Порушенню нормального розвитку кісток гомілки також спри-
яють внутрішньоутробні переломи великогомілкової та малогомілкової кісток, їх механічне здавлення або 
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неправильне положення. На підставі проведеного аналізу джерел літератури зроблена спроба узагальни-
ти існуючі відомості про уроджені вади кісток гомілки і запропоновано їх класифікацію, а також тлумачен-
ня згідно алфавіту. Коротко охарактеризовані найбільш поширені спадкові синдроми з вадами розвитку 
великогомілкової та малогомілкової кісток.

Ключові слова: великогомілкова кістка, малогомілкова кістка, уроджені вади розвитку, анатомія, людина.

ONTOLOGY OF CONGENITAL DEFECTS OF THE SHIN BONES
Komar T. V., Khmara T. V., Popovych A. I., Kavun M. P., Petriuk A. Ye.
Abstract. According to the WHO, congenital anomalies occur in 5.5% of newborns, and from 1.7 to 12.5% of these 

children have malformations of the lower extremities. Congenital malformations (CM) of the lower extremities are 
disorders of the formation of their skeleton in the prenatal period of human ontogenesis and are manifested by 
various pathological changes in the corresponding bones. CM of the lower extremities can be divided into typical 
(independent nosological forms) and atypical (combined with other anomalies or diseases). In 31% of CM, the shin 
bones are unilateral. It is also noted that in children with congenital defects of the lower extremities, the longitudinal 
deformation predominates over the transverse.

Because the incidence of lower extremity skeletal CM is about 5:1000 pregnancies, geneticists continue to 
determine the causes of shin bone CM. In most cases, developmental abnormalities are caused by mutations in a 
single gene, numerical or structural chromosomal aberrations. The influence of embryotoxic factors is not excluded 
either. A detailed history of pregnancy, including medication, exposure to viruses, drug use, trauma, diabetes, 
and chorionic villus sampling in the first weeks of pregnancy may help identify etiologic factors. The fetal face, 
cardiovascular, nervous, genitourinary, and digestive systems should also be evaluated to determine the presence or 
absence of concomitant abnormalities. Once a presumptive diagnosis is made, an early comprehensive assessment 
by specialists, including obstetricians, gynecologists, geneticists, surgeons, and orthopedists, is needed to determine 
further pregnancy, delivery, surgical correction, and rehabilitation tactics. The causal relationship between the 
action of certain harmful factors and the occurrence of CM of the tibia depends on the time of exposure, most often 
disorders occur from 4 to 8 weeks of gestation, when there are a bookmark and the formation of the skeleton of the 
lower extremities. Disturbances in the normal development of the tibia also contribute to intrauterine fractures of 
the tibia and fibula, their mechanical compression, or incorrect position. Based on the analysis of literature sources, 
an attempt is made to summarize the existing information on congenital malformations of the tibia and proposed 
their classification, as well as interpretation according to the alphabet. The most common hereditary syndromes 
with malformations of the tibia and fibula are briefly described.

Key words: tibia, fibula, congenital malformations, anatomy, human.
Рецензент – проф. Проніна О. М. 

Стаття надійшла 23.12.2020 

Вступ. Запальні захворювання кишечника (ЗЗК), 
до яких належить неспецифічний виразковий коліт 
(НВК), хвороба Крона (ХК), є однією з найбільш сер-
йозних і невирішених проблем в гастроентерології, 
особливо в дитячій гастроентерології [1-3].

Захворюваність і поширеність ЗЗК у всьому світі з 
кожним роком збільшується [1, 2, 4, 5]. Дуже неспо-
кійно, коли це стосується й дітей. У 25-50% випадків 
ЗЗК маніфестують в дитячому віці [6, 7]. До сучасних 
тенденцій ЗЗК відносять «омолодження» хвороби – 
ранній, до шестирічного віку, дебют захворювання. 
Серед хворих дітей на ЗЗК – 15% дітей до 6 років, і 
навіть 1% дітей до 1 року [7, 8, 9]. Тому була затвер-
джена міжнародна вікова класифікація ЗЗК, в якій 
виділяють неонатальні (до 28 діб) і малюкові (до 2-х 
років) варіанти, варіанти з дуже раннім початком (до 

6 років) і з раннім початком (до 10 років), педіатричні 
варіанти ЗЗК (до 17 років) [7, 10].

У дітей ЗЗК протікають важче, ніж у дорослих: за-
пальний процес має більш поширений прогресую-
чий характер, перебіг захворювання агресивніший, 
більш високий ризик розвитку кишкових ускладнень, 
а також високий ризик розвитку злоякісних новоут-
ворень кишечника, не враховуючи на проведену 
активну терапію [7, 11, 12]. Більш тяжкий перебіг 
ЗЗК у дітей обумовлен, перш за все, віковими осо-
бливостями та гормональними перебудовами ор-
ганізму дитини [13]. За даними Денисової М. Ф. [6] 
тяжкі форми НВК з тотальним ураженням товстого 
кишечника, зустрічаються частіше у дітей препубер-
татного віку (11-14 років) і складають до 16%, серед-
ньотяжкий перебіг НВК виявлено у 49% хворих дітей. 
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