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КООРДИНАЦІЙНА РАДА З НАУКОВОЇ РОБОТИ СТУДЕНТІВ, АСПІРАНТІВ, 
ДОКТОРАНТІВ І МОЛОДИХ ВЧЕНИХ 

СТУДЕНТСЬКА РАДА 

 

 

ЗБІРНИК ТЕЗ ДОПОВІДЕЙ 
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СУЧАСНОЇ МЕДИЦИНИ ТА ФАРМАЦІЇ - 2026» 
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Висновок: Отримані результати дослідження підтверджують необхідність 

включення добового Холтер-моніторингу ЕКГ до стандартної програми обстеження дітей 

із сінкопальними станами. Це підвищує якість диференційно діагностики  сінкопальних 

станів у дітей, що, сприяє більш  ефективному  веденню таких пацієнтів з призначенням  

адекватної  терапії. 
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Мета роботи: продемонструвати складнощі ранньої діагностики прогресуючої 

м'язової дистрофії (ПМД) Дюшенна на прикладі власного клінічного спостереження та 

проаналізувати причини встановлення хибних діагнозів («клінічних масок») на 

первинному етапі. 

Матеріали і методи дослідження. Проведено ретроспективний аналіз клінічного 

маршруту пацієнта віком 5 років 9 місяців. Досліджено дані амбулаторної карти, 

результати лабораторних та інструментальних методів обстеження на первинному та 

стаціонарному етапах. 

Отримані результати: Анамнестично встановлено, що протягом тривалого часу, 

при зверненнях на первинній ланці мати пацієнта пред'являла скарги на порушення 

локомоторних функцій дитини (зміна ходи, швидка втомлюваність). Попри обтяжений 

сімейний анамнез (наявність ПМД у сибса), генеалогічний фактор не був врахований у 

первинній диференційній діагностиці. Виявлена в амбулаторних умовах ізольована 

гіпертрансаміназемія (АЛТ — 374 Од/л, АСТ — 247 Од/л) при фізіологічних показниках 

білірубіну була помилково інтерпретована як прояв гепатоцелюлярної недостатності.  

Це призвело до встановлення діагнозу «Токсичний гепатит» та призначення тривалої 

необґрунтованої терапії. Неврологічний статус на догоспітальному етапі характеризувався 

патофізіологічним дисонансом: специфічні зміни ходи помилково трактувалися як 

спастичність (пірамідний тип), що прямо суперечило зафіксованій гіпорефлексії. 

Внаслідок цього пацієнт отримував курси фізіотерапевтичного лікування, що є 

контраіндикованими при первинно-м’язових ураженнях. Діагностичний маршрут було 

скориговано після госпіталізації до стаціонару, де зафіксовано патогномонічні ознаки 

захворювання: проксимальну слабкість, позитивний симптом Говерса та 

псевдогіпертрофію ікроножних м’язів. Рівень креатинфосфокінази (КФК) склав  

11919,8 Од/л, що підтвердило наявність критичного м’язового цитолізу. Пацієнт був 

скерований до НДСЛ «Охматдит» МОЗ України для проведення молекулярно-генетичного 

аналізу гена DMD та ініціації патогенетичного лікування. 

Висновки: 

1. Дефіцит уваги до сімейного анамнезу та невідповідність топічного діагнозу 

клінічній картині (гіпорефлексії) формують стійкі «клінічні маски», що призводять до 

втрати терапевтичного вікна. 

2. Ізольоване підвищення трансаміназ у дитячому віці, за відсутності ознак 

холестазу, є абсолютним показанням для скринінгу рівня КФК з метою виключення 

міопатичного синдрому. 

3. Рання верифікація ПМД Дюшенна на рівні первинної ланки є критичною для 

своєчасного скерування пацієнтів до центрів IV рівня та доступу до сучасних методів 

генної терапії. 


