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Реферат:
1. Розлади нейророзвитку значною мірою впливають на якість життя пацієнта, його сім’ї та суспільства в
цілому. Близько 75% пацієнтів з такими порушеннями потребують соціальної та освітньої підтримки
протягом усього життя. Медичні втручання на ранньому етапі зосереджені на забезпеченні розвитку дітей
віком до 4 років із порушеннями розвитку або ризиком їх виникнення. Особливу увагу приділяють підтримці
батьків і розвитку їхньої компетентності для створення умов, що сприяють соціальній інклюзії дітей. Рання
діагностика порушень розвитку, детекція або виключення спадкових синдромів та застосування вчасної
корекції є ключовими заходами, спрямованими на досягнення гармонійного розвитку. Мета дисертаційного
дослідження полягала у вдосконаленні методів 3 діагностики порушеного нейропсихологічного розвитку у
дітей з різноманітною спадковою патологією. Було обстежено 70 дітей із різноманітною спадковою
патологією віком від 1 до 7 років та 32 дітей контрольної групи того ж віку без фенотипічних ознак спадкової



патології. Батькам усіх дітей було проведено анкетування для оцінки психологічних особливостей їх
нащадків в умовах медико-генетичного центру ДУ «Інститут спадкової патології НАМН України» (м. Львів,
вул. Лисенка, 31-а). Діти, у яких діагностована різноманітна спадкова патологія, були розділені на 3 групи:
хромосомна патологія (21 дитина), мікроделеційні синдроми (21 дитина) та моногеннна патологія (28 дітей).
Серед обстежених дітей було 40 (57,14%) хлопчиків та 30 (42,86%) дівчаток. Контрольна група складалася з 12
хлопчиків (37,50%) і 20 дівчаток (62,50%). Під час проведення дослідження було застосовано наступні методи:
анкетне опитування, цитогенетичні та молекулярно-генетичні дослідження, метод ультразвукової
діагностики, огляд вузькопрофільних фахівців, біохімічні методи обстеження.

2. Neurodevelopmental disorders significantly impact the quality of life of patients, their families, and society as a
whole. Approximately 75% of patients with such disorders require social and educational support throughout their
lives. Early medical interventions focus on supporting children under the age of 4 with developmental disorders or
at risk of developing them. Special attention is given to supporting parents and enhancing their competencies to
create conditions that promote the social inclusion of children. Early diagnosis of developmental disorders,
detection or exclusion of hereditary syndromes, and timely correction are key measures aimed at achieving
harmonious development. The aim of the dissertation research was to improve diagnostic methods for impaired
neuropsychological development in children with various hereditary 10 pathologies. The study involved 70 children
aged 1 to 7 years with various hereditary pathologies and 32 children in a control group of the same age without
phenotypic signs of hereditary disorders. Parents of all children were surveyed to assess the psychological
characteristics of their offspring at the Medical Genetics Center of the State Institution “Institute of Hereditary
Pathology of the National Academy of Medical Sciences of Ukraine” (Lviv, 31-a Lysenka Street). Children diagnosed
with various hereditary pathologies were divided into three groups: chromosomal pathology (21 children),
microdeletion syndromes (21 children), and monogenic pathology (28 children). The following methods were used
during the research: questionnaires, cytogenetic and molecular-genetic investigations, ultrasound diagnostics,
specialist examinations, and biochemical studies.
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