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В огляді розглянуто імуногенетичні аспекти одного з найвідоміиіих анеуплоїдних хромосомних 
захворювань — хвороби Дауна. Грунтуючись на тому, що імунологічна індивідуальність організму 
і відповідно схильність до того чи іншого захворювання обумовлені функцією антигенів головного 
комплексу гістосумісності, в представленій роботі зроблено акценти на аналізі особливостей 
розподілу HLA-антигенів при формуванні хвороби Дауна в комплексі з іншими регуляторними 
чинниками, такими, зокрема, як інтерферон. Досліджується також питання можливої участі 
аутоімунних тиреоїдитів як фактора ризику формування анеуплоїдної хромосомної патологи в 
потомстві людини. 

Однією з причин природжених вад розвитку у 
дітей, як відомо, є хромосомні порушення і, зокре
ма, анеуплоїдії. Класичним прикладом анеуплоїд
ної патології людини є синдром Дауна (СД). Він 
обумовлений трисомією по 21-й хромосомі, складає 
80 % всієї природженої патології серед дітей, 
зустрічається у 14 % генетично зумовлених спон
танних абортів, а його частота серед новонародже
них становить 1 : 700 [1, 2 ] . 

Основними вадами при СД є розумова від
сталість та захворювання серця. Розумові пору
шення характеризуються стійкими аномаліями в 
кортикальній нейроанатомії, нейрохімії та функції. 
Переважне захоплення цими аномаліями фрон
тальної долі мозку, мозочка і медіальної вискової 
зони проявляється в мовних порушеннях, зани
женні пізнавальних можливостей аж до їхньої по
вної відсутності [3 ]. 

Дедалі частіше в літературі СД порівнюють з 
хворобою Альцгеймера [4—7 ]. Найчастішими при
родженими вадами серця при СД є атріовентри-
кулярна комунікація та дефекти міжшлуночкової 
перетинки з частими випадками легеневої гіпер
тензії [8 ]. Разом з тим практично кожен орган у 
дітей з СД має патологію. Поряд з певним комп
лексом аномалій обличчя та фізичних характери
стик СД пов'язаний з природженими аномаліями 
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шлунково-кишкового тракту, сечової системи, зро
станням ризику лейкемії, стійкими системними 
дефектами [9—13]. Так, обструкція гастроенте-
рального тракту (езофагальна атрезія, хвороба Гір-
шпрунга, дуоденальні атрезії) при СД може мати 
місце ще до народження. При даній патології часто 
спостерігаються захворювання очей (зокрема, про
блеми рефракції), порушення в будові слухового 
апарату, що призводить навіть до втрати слуху [14, 
15]. При СД характерна висока схильність до 
вірусних інфекцій, гепатиту В, гінгівітів [12, 16]. 
Деякими дослідниками встановлено асоціацію між 
СД та целіакією [17]. Отже, хвороба Дауна скла
дає високий процент в інвалідизації дітей і, очевид
но, що для їхнього виховання необхідні великі 
моральні та матеріальні затрати. 

Синдром Дауна часто називають «хворобою 
дозування генів». Це означає, що перевиробництво 
певних білків, кодованих зміненим геномом, спот
ворює баланс важливих біохімічних магістралей, 
що призводить до порушення відповідної функції 
органів [16, 18—20]. 

Останнім часом з'явилася велика кількість ро
біт з вивчення таких генів та їхнього внеску в 
розвиток різноманітних порушень при СД. Так, 
встановлено, що хромосомна ділянка 21q22 є кри
тичною для багатьох неврологічних проявів при 
СД. У цій ділянці, конкретно 21q22.2—22.3, вияв
лено DSCAM ген (Down Syndrome Cell Adhesion 
Molecule), а кодований ним протеїн експресується 
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в межах нервової системи під час диференціації 
нервових клітин у невральній трубці, корі головно
го мозку, гіпокампусі, довгастому та спинному 
мозку [21]. Ще два гени — ITSN та TPRD іден
тифіковані в районі 21q22 і кодують відповідно 
інтерсектиновий протеїн та тетратрикопептидні по
втори. Перший бере участь у мембрано-асоційо-
ваному русі молекул та в трансдукційних сигналь
них шляхах і картується в ділянці 21q22.-l—q22.2, 
другий картується в ділянці 21q22.2, експресується 
під час внутрішньоутробного розвитку і накопи
чується в тканинах центральної нервової системи 
[2, 22—24]. 

Можна думати, що саме ці ділянки геному, в 
основному, відповідають за появу дефектів у цент
ральній та периферійній нервовій системі при СД. 
Разом з тим 21-ша хромосома містить цілий ряд 
інших областей, відповідальних за неврологічні 
порушення як при СД, так і при інших психо-не-
врологічних захворюваннях. Так, на 21-й хромо
сомі, зокрема, на її довгому плечі локалізований 
ген S100B білка, який регулює ріст і диференціацію 
клітин та інтенсивність клітинного метаболізму. 
Йому також притаманні нейротропні властивості, 
він стимулює диференціацію гліальних клітин in 
vitro та in vivo. SlOOB-специфічні Т-клітини вияв
ляють енцефалітогенні властивості на моделях ек
спериментальних тварин. Окрім того, встановлено, 
що цей білок може модулювати активність тих 
внутрішньоклітинних білків, які забезпечують 
зв'язування кальцію, а останній, як відомо, є 
важливим вторинним месенджером, що впливає на 
метаболічну та фізіологічну активність нейронів 
[20,25] . 

У роботі [20] наводяться дані стосовно під
вищеної експресії S100В білка у пацієнтів з хворо
бою Альцгеймера та можливої його ролі як патоге
нетичного фактора при формуванні бляшок у моз
ку цих хворих. У продовження цього, декотрими 
вченими висувається гіпотеза щодо асоціації хворо
би Альцгеймера з геном, який кодує експресію 
попередників амілоїдного білка і локалізований в 
проксимальній частині хромосоми 21q, а точні
ше — 21qll— q21 [26, 27]. 

Фактично всі індивіди з СД мають невропато
логічні зміни, характерні для хвороби Альцгейме
ра, однак вони проявляються в більш ранньому 
віці. Так, у мозку хворих з СД виявлені підвищені 
рівні плазмових амілоїдних бета-протеїнів-40 і 42, 
аналогічні процеси спостерігаються і при хворобі 
Альцгеймера [7, 28—30]. При цих двох захворю
ваннях виявлено подібні рівні аполіпопротеїну Е, а 
аполіпопротеїн Е епсилон 4 взагалі вважається 
фактором ризику виникнення порушень по типу 

хвороби Альцгеймера у хворих з СД [3, 6, 30, 31 ]. 
Більше того, деякі автори вважають, що аполі
попротеїн Е епсилон 4 може бути фактором ризику 
нерозходження хромосом у другому мейотичному 
поділі в молодих матерів дітей з СД. У цих же 
матерів встановлено підвищений ризик розвитку 
хвороби Альцгеймера [32 ]. 

Бродський зі співавт. [33] виявили локалізо
ваний у 21-й хромосомі ген трифункціональних 
протеїнів, які каталізують у людини другий, третій 
і четвертий ступінь біосинтезу пуринів de novo. 
Пурини, як відомо, є критично важливими для 
клітинного метаболізму та клітинного поділу і тому 
вони посилено експресуються протягом внутріш
ньоутробного розвитку людини і не визначаються в 
нормі після народження. Однак у індивідів з СД 
вони продовжують експресуватися і на етапі по-
стнатального розвитку та, очевидно, теж причетні 
до виникнення вад, характерних для СД [33]. 
Зокрема, у хворих з СД спострігається підвищена 
частота злоякісних захворювань. Так, частіше зу
стрічаються лімфоми, пухлини гонадних та екстра-
гонадних зародкових клітин, рідше — ретинобла-
стоми та пухлини підшлункової залози і кісток. У 
неонатальному віці, а часом внутрішньоутробно 
виявляються лейкемії, пухлини тестикулярних за
родкових клітин, лімфоми [34, 35]. Діти з СД 
мають у 10—20 разів підвищений ризик появи 
гострої лімфоцитарної чи мієлоїдної лейкемії, при
чому остання становить 50 % усіх лейкемій при 
цьому синдромі [36, 37 ]. Крім того, гостра мієлоїд
на лейкемія при СД вирізняється своїм особливим 
імунофенотипом, зокрема, для неї характерна спо
нтанна ремісія в ранньому неонатальному періоді 
[38]. 

Авторами роботи [39 ] визначено інтерстиці-
альну делецію довгого плеча однієї з 21 хромосом 
у лейкемічних клітинах від хворих з СД. Іншими 
дослідниками було встановлено підвищену дисоміч-
ну гомозиготність поліморфних ДНК-маркерів у 
перицентромерній області хромосоми 21q (21qll) у 
пацієнтів з СД, хворих на гостру мієлоїдну лей
кемію [26, 40 ]. Передбачають, що в розвитку 
лейкемій відіграють важливу роль ген чи гени, 
присутні на 21-й хромосомі [34, 39, 41 ]. У роботі 
[42] також не виключають патогенетичного зна
чення трисомії 21 у детермінуванні саркоми Івінгса 
в осіб з СД. 

У цій же хромосомі, зокрема, в її дистальній 
області, локалізовані регуляторні гени чутливості 
до інтерферону [43]. Показано, що клітини від 
пацієнтів із СД містять збільшену в 1,5 разу 
кількість рецепторів до інтерферону [44 ]. Причому 
підвищення кількості рецепторів у пацієнтів із СД 
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корелює зі збільшенням інтерферон-специфічних 
ферментів, зокрема 2,5-оліго-А-синтетази [45]. 

За даними авторів [46], в області 21q22 ло
калізовано ген високомобільної групи хромосомного 
білка HMG-14. Цей білок є нуклеосомозв'язуючим 
і може надавати певні властивості хроматиновій 
структурі транскрипційно активних генів, а тому 
виступає як обов'язковий фактор в етіології СД. 

Встановлено, що часткова транслокація захоп
лює ділянку, локалізовану на дистальній частині 
довгого плеча 21-й хромосоми, трисомія цієї ді
лянки, конкретно 21q22, призводить до СД [47]. У 
цій області розташовано два гени — IF Rec та 
SOD-J. 

IF Rec-локус контролює здатність клітини реа
гувати на введення екзогенного інтерферону люди
ни та відповідає за специфічні інтерферонові ре
цептори. SOD-1-локус відповідає за розчинну ци
топлазматичну Cu-Zn-супероксиддисмутазу — 
фермент, який в нормі захищає клітину від токсич
них впливів радіоактивних та оксигеніндукованих 
вільних радикалів, чим автори і пояснюють поси
лену чутливість до радіоактивного ураження та 
підвищену відповідь на введення інтерферону лю
дини в клітинах від хворих з СД. У деяких роботах 
передбачається, що оксидативні стреси можуть ле
жати в основі патогенезу розумових порушень при 
СД та хворобі Альцгеймера, а також бути причет
ними до процесу передчасного старіння хворих з 
СД внаслідок аномальної експресії супероксиддис-
мутази [2, 48 ]. 

Крім того, дослідження трисомії 16 у ембріонів 
мишей (що є моделлю трисомії 21 у людини) 
показали важливу роль ендогенного у-інтерферону 
в передчасній загибелі трисомних кортикальних 
нейронів [50]. За даними літератури, інтерферон 
бере участь також у формуванні специфічного 
фенотипу, характерного для трисомії 21 [42, 43, 
49, 50]. В останні роки зросла кількість робіт з 
картування і вивчення нових генів, причетних до 
патогенезу СД [51—53]. 

З точки зору медико-генетичного консульту
вання сімей з анеуплощним потомством особливе 
значення має вивчення генетично детермінованої 
схильності до даної патології, визначення ступенів 
ризику її виникнення в кожному окремому випадку 
та її профілактика. 

Схильність організму до того чи іншого захво
рювання, як відомо, обумовлена функцією голо
вного комплексу гістосумісності (МНС — Major Hi
stocompatibility Complex). Гени цього комплексу 
розміщені в короткому плечі 6-ї хромосоми в об
ласті 6р—21.33 і займають відстань, рівну 1,6 
сантиморганіВс Це, очевидно, найполіморфніша 

структура в геномі, вона представлена декількома 
структурними субодиницями (сублокусами), кожна 
з яких включає серію алельних генів. Комбінація 
алелей дає необмежену кількість антигенних варі
антів у популяції, що обумовлює імунологічну 
індивідуальність організму [54, 55 ]. 

Гени головного комплексу гістосумісності лю
дини — HLA-тски (Human Leukocyte A-system) — 
поділяють на три групи: гени гістосумісності класу 
І, класу II та класу III. Аналогічно згрупованими є 
антигени, які контролюються цими генами. На 
сьогодні відомо, що гени HLA класу І включають 
локуси Б, С, Е, A, G, F (локуси перелічені за їхнім 
розміщенням від центромери). Локуси J5, С, А та 
їхні антигени добре вивчені і часто називаються 
«класичними», вони кодують традиційні транс
плантаційні антигени. В нормі ці локуси виявля
ються на мембранах усіх ядерних клітин та різ
няться лише інтенсивністю експресії. Щодо локусів 
Е, G та F, то вони недавно відкриті і їхня біологіч
на функція зараз вивчається [56, 57]. Кількість 
ЯЬЛ-антигенів генетично детермінована і відрізня
ється в залежності від виду, зрілості, функціональ
ної активності клітини, стадії клітинного циклу, 
концентрації біологічно активних речовин, що в и т 
робляються організмом [58 ]. 

Вважають, що ЯЬЛ-антигени класу І склада
ються з двох поліпептидних ланцюгів — важкого та 
легкого. Важкий ланцюг кодується HLA-A-, В-, 
С-генами, є високополіморфним і пов'язаний з 
антигенами, що виявляються серологічно. Легкий 
ланцюг являє собою /?-2-мікроглобулін, кодується 
геном, який розміщений на 15-й хромосомі, і є 
мономорфним. Він забезпечує зв'язок #£Л-струк-
тур з імуноглобулінами. 

Гени HLA класу II розміщені біля центромери 
та включають декілька локусів, найвивченішими з 
яких є DRy DP, DQ. Вони беруть безпосередню 
участь у презентації чужорідного антигена при 
його розпізнаванні клітинами імунної системи. Ан
тигени, які кодуються генами локусів DR, DP та 
DQ, експресуються в нормі на В-лімфоцитах та 
макрофагах [59, 60]. 

HLA-молекули класу II складаються з двох 
ланцюгів — важкого та легкого, принцип органі
зації яких є подібним до організації молекул класу 
І системи HLA [61 ]. Нещодавно в межах HLA-ло-
кусів класу II відкрито два нових локуси — LMP та 
ТАР [62—65], а в локусі £>Q, крім генів А і Ву за 
останніми даними, виявлено також гени DQF-2 і 
В2, однак, оскільки білкові продукти цих генів ще 
невідомі, на сьогоднішній день прийнято вважати, 
що єдиними експресованими генами НІЛ класу II 
є гени А і В. 
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Важливо також зазначити, що виконані в ос
танні роки дослідження на молекулярно-генетично
му рівні свідчать про тісний дисеквілібричний зв'я
зок між певними DQ і DR алелями і наявність 
«стійких» HLA-DR-DQ гаплотипів [3 ]. 

Гени НІЛ класу III займають проміжне поло
ження між генами класів І та II і виконують цілий 
ряд важливих біологічних функцій, зокрема, конт
ролюють синтез компонентів комплемента. 

Як уже згадувалося, МНС — система багато
функціональна, вона ініціює процеси клітинного 
розпізнавання «свого» та «чужого», визначає між
клітинні взаємодії, запускає основні імунні реакції 
організму, особливості //ХЛ-фенотипу обумовлю
ють схильність до того чи іншого захворювання. 

Проте необхідно підкреслити, що сильні та 
навіть середньо виражені асоціативні зв'язки «ан
тиген—захворювання» визначаються рідко. Малу 
кількість сильних асоціативних зв'язків «антиген— 
захворювання» можна пояснити концепцією про 
вимирання в процесі природного відбору індивідів з 
високою чутливістю до патогенних факторів. Пере
важна ж більшість асоціативних зв'язків відносить
ся до слабовиражених. Слабкі асоціативні зв'язки 
виявлено практично при всіх досліджених пато
логічних процесах. 

Значне місце в літературі стосовно асоціації 
захворювань з особливостями розподілу ЯЬЛ-анти-
генів займають аутоімунні захворювання і, зокре
ма, аутоімунні тиреоїдні захворювання. В даному 
випадку такого роду дослідження цікаві, оскільки, 
як відомо, синдром Дауна супроводжується пору
шеннями функції щитовидної залози і часто такі 
порушення є аутоімунного характеру. 

Проблема взаємозв'язку аутоімунних тиреоїд-
них захворювань з розподілом конкретних Я£Л-ан-
тигенів у літературі представлена досить широко, 
хоча результати багаточисельних досліджень неод
нозначні. Так, автори [66] повідомляють, що схи
льність до аутоімунних тиреоїдитів детермінується 
HLA-DRB1 поліморфізмом, а в роботі [67 ] показа
на асоціація аутоімунного тиреоїдного захворюван
ня з ЯІЛ-фенотипами B8DR3 і B12DR4. 

У групі пацієнтів із зобним тиреоїдитом Хаші-
мото (ТХ) було встановлено достовірне підвищення 
частоти НІЛ-В51 і HLA-A2 та достовірне зниження 
частоти HLA-A1 і HLA-DR1 у тих осіб, які мали 
серопозитивні по антитиреоїдних днтитілах резуль
тати, та виявлено позитивну асоціацію з HLA-DQ3 
в групі серонегативних пацієнтів [68]. Канадські 
вчені [69], вивчаючи експресію НІЛ-А Г в ти-
реоїдних тканинах хворих тиреоїдитом Хашімото, 
встановили, що схильність до цього захворювання 
може розвиватися через два асоціативних зв'язки: 

DQA030J/DR4 та DQB0201IDR3, а, на думку ав
торів [70, 71 ], негативні асоціативні зв'язки скла
даються між ТХ та алелями DQA1*0102 і DQ-
В 1*0602. В роботах [70, 71 ] повідомляється також 
про підвищення частоти HLA-A2, В46> DR9, DQ-
А1*0301 та DQB1*0501 у пацієнтів з хворобою 
Грейвса, причому особливо значущим був асоціа
тивний зв'язок у пацієнтів, що несли і DQB1*0501, 
і НІЛ-А2. Автори припускають існування механіз
му синергічної участі ЯЬЛ-алелей II та І класів у 
патогенезі хвороби Грейвса. Серед пацієнтів з хво
робою Грейвса встановлено достовірне підвищення 
частоти АГ HLA-DR3IDQw2, відповідні гени яких 
знаходяться в стані нерівномірного зчеплення [72], 
аналогічне підвищення частоти цих антигенів вияв
лено іншими дослідниками [73 ] для ТХ. На проти
вагу цьому, група американських учених [74], 
досліджуючи розподіл Я£Л-антигенів серед сімей з 
хворобою Грейвса і тиреоїдитом Хашімото, запере
чує можливість асоціативних зв'язків, хоча кон-
стантує, що серед членів сімей з хворобою Грейвса 
спостерігається підвищення частоти HLA-DR3, а 
серед членів сімей з ТХ — підвищений рівень екс
пресії HLA-DR5. 

Цікавими є дослідження японських вчених 
[75], результати яких свідчать про те, що серед 
пацієнтів з первинним гіпотиреозом зустрічаються 
такі, які мають антитіла, що блокують тиреот-
ропінові рецептори, і такі, які їх не мають (пацієн
ти з ідіопатичною мікседемою). В першій групі 
спостерігалося підвищення частоти АГ В35, Bw60> 
Dw8 та зниження DR4 і DPw2. В другій групі були 
підвищеними частоти DPw2y В40 і Dw23. Та ж сама 
група дослідників [76 ] вивчала розподіл ЯІЛ-анти-
генів у пацієнтів з офтальмопатійним еутиреоїди-
том Грейвса (офтальмічне порушення без стійкого 
гіпертиреоїдизму) і встановила достовірну асоціа
цію з НІЛ-В40, DR9, DQw3, Dwl5, В12 та Cwl. 
Підсумовуючи результати серії своїх досліджень, 
автори [75] вважають, що серед різних аутоімун
них тиреоїдних захворювань, як правило, спо
стерігається знижена частота антигена Aw 19 та 
підвищена частота DQw4, а також достовірна асо
ціація з антигенами Aw33, Bw46, Cw3, DRw8, DR9 
та DQw3. 

На лімфоцитах пацієнтів з Я£Л-залежним 
(але не з ЯЬЛ-незалежним) полігландулярним ау-
тоімунним захворюванням (за даними [77 ]) вста
новлено зменшення експресії HLA-I антигенів і 
зниження чисельності транскриптів HLA-зв'язаних 
генів — Тарі і Тар2. Ці гени кодують білки, які 
сприяють процесингу HLA молекул класу І, причо
му лімфоцити від пацієнтів, наприклад, з інсулін-
залежним діабетом, хворобою Сйоргена, хворобою 
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Грейвса і тиреощитом Хашімото проявляють різні 
ступені зменшення кількості мРНК, що кодують 
Тарі, Тар2. Цікавими в такому плані є дослід
ження [78] з детермінування аутоімунного ти
реоїдиту в пацієнтів з інсулінзалежним діабетом. 
Група хворих з від'ємними антитиреоїдними ауто-
антитілами показувала асоціацію з DRB1*0301/-
/DQA1+0501/DQB1/0201, а група хворих з пози
тивними антитиреоїдними аутоантитілами однозна
чно асоціювалася з DRB1*0405/DQA1*0301/DQ-
В1*040L 

Остання група алелей згадується і іншими 
авторами в контексті взаємозв'язку інсулінзалеж-
ного діабету, аутоімунного тиреоїдиту та ревма
тоїдного артриту [79]. Зустрічаються також дані 
стосовно того, що алель DQA1*0501 відповідає за 
чутливість до інсулінзалежного діабету та хвороби 
Грейвса, а алель DQB1*0602 є протективним фак
тором [80, 81 ], хоча автори [82, 83] повідомляють 
про переважання ТХ серед хворих на інсулін-
залежний діабет. Існують і інші роботи з вивчення 
взаємозв'язку між різними формами аутоімунних 
тиреоїдних захворювань та Я£Л-маркерів [84, 85]. 

Підсумовуючи отримані результати, в роботі 
[77] робиться висновок, що неправильна транс
крипція ЯІчЛ-процесингових генів І класу призво
дить до кількісних порушень в експресії відпо
відних поверхневих клітинних рецепторів на ауто
імунних лімфоцитах при #£Л-залежному захво
рюванні. Одним із медіаторів аутоімунного ти
реоїдиту, на думку [86], є цитокіни: інтерлейкіни 
та у-інтерферон. Зокрема, в щитовидній залозі з 
аутоімунним процесом встановлено значне підви
щення рівня інтерлейкіну-10 та посилення на тиро-
цитах спонтанної експресії //ХЛ-молекул класу II 
[87]. 

Одним із найдослідженіших регуляторів екс
пресії ЯІ*А-антигенів є інтерферон [88 ]. Причому 
імунний у-інтерферон у десятки разів сильніше 
стимулює експресію ЯІ-Л-антигенів порівняно з 
іншими типами інтерферонів [89, 90]. Цікаво, 
наприклад, зазначити, що у-інтерферон може інду
кувати експресію ЯІ*4-антигенів класу II на кліти
нах, які в нормі їх взагалі не експресують [91 ]. У 
цьому випадку інтерферон посилює експресію 
Я£</4-антигенів вже на ранніх стадіях онтогенезу 
людини. Так, існують відомості [92 ] щодо експресії 
антигенів HLA-DR- та #£Л-£)<2-локусів на лімфо
цитах пуповинної крові. 

У літературі є окремі повідомлення стосовно 
випадків народження дітей з хромосомною пато
логією та особливостями розподілу Я£Л-антигенів 
[93, 96]. Зокрема, виявлено підвищену частоту 
антигена В35 у сім'ях з дітьми з СД порівняно з 

контрольними сім'ями. Крім того, автори встанови
ли тенденцію до гомологічності по i/JLA-антигенах 
у батьків хворих дітей. Виявлено підвищену часто
ту алеля HLA-DQA1*0101 у хворих, у яких СД був 
асоційований з целіакією [17]. Автори [96] встано
вили асоціацію СД з аутоімунними змінами та 
присутністю Я£Л-антигена Bw46 головного комп
лексу гістосумісності. Більше того, роботи [82, 831 
свідчать про домінування жінок серед гіпотиреоїд-
них і еутиреоідних випадків ТХ, а жінки з еути-
реоїдним ТХ мали підвищену схильність до спон 
танних абортів. 

Автори [97 ] вивчали HLA-асоціацію аутоімун
ного тиреоїдиту при наявності/відсутності СД. 
Спостерігалася чітка кореляція між ЯЬЛ-геноти-
пом та аутоімунним гіпотиреозом при СД: гіпоти-
реоїдне аутоімунне захворювання асоційоване з 
алелем DQA1*0301 головного комплексу гістосу
місності класу II. В роботі [98] передбачають 
необхідність ендокринного моніторингу при СД. 

Отже, представлений огляд літератури пропо
нує поглибити вивчення імуногенетичних аспектів 
однієї з найвідоміших анеупло'щних хромосомних 
патологій — хвороби Дауна. Як видно з вищенаве-
дених даних, на фоні детально досліджених моле
кулярно-генетичних особливостей даної патології 
практично невивченими є механізми її формуван
ня, і питання профілактики хвороби Дауна зали
шається відкритим. 

З точки зору медико-генетичного консульту
вання сімей з анеуплоїдним потомством особливе 
значення має вивчення генетично детермінованої 
схильності до даної патології, встановлення сту
пенів ризику її виникнення в кожному окремому 
випадку з метою вчасної діагностики та профілак
тики. 

Д. В. Заставна, О. И. Терпиляк, О. 3. Гнашейко 

Иммуногенетические аспекты синдрома Дауна 

Резюме 

В обзоре рассмотрены иммуногенетические аспекты одного из 
наиболее известных анеуплоидных хромосомных заболева
ний — болезни Дауна Основываясь на том, что иммунологи
ческая индивидуальность организма и соответственно пред
расположенность к тому или иному заболеванию обусловлены 
функцией антигенов главного комплекса гистосовместимо-
сти, в представленной работе сделаны акценты на рассмот
рении особенностей распределения HLA-антигенов при форми
ровании болезни Дауна в комплексе с другими регуляторными 
факторами, такими, в частности, как интерферон Исследу
ется также вопрос возможного участия аутоиммунных тире-
оидитов как фактора риска формирования анеуплоидной хро
мосомной патологии в потомстве человека. 

190 



І М У Н О Г Е Н Е Т И Ч Н І А С П Е К Т И С И Н Д Р О М У Д А У Н А 

D. V. Zastavna, О. I. Terpyliak, О. Z. Hnateiko 

Immunogenetics aspects of Down syndrome 

Summary 

The review on immunogenetic aspects of the Down syndrome is 
presented. Since immunological status of an organism and corres
pondingly predisposition to any disease are determined by the 
function of major histocompatibility complex antigens (HLA-an-
tigens) the present paper is focused on the peculiarities of HLA-
antigens distribution at the Down syndrome formation as well as 
other regulatory factors, in particular, interferon. A possible in
volvement of autoimmune thyroiditis as a risk factor of this 
pathology for offspring is also disscussed. 
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