
УДК 616.33/.34–053.5:575.1

О.Л. ЛИ×КОÂСЬКА
Львівськиé національниé медичниé університет ім. Данила Ãалицького

olychkovska@gmail.com

Роль генетичних і середовищних чинників  
у розвитку гастродуоденальної патології у дітей 

(генеалогічні дослідження)

Хронічна патологія гастродуоденальної зони (ГДЗ) належить до 
мультифакторіальних захворювань, які становлять понад 90 % усіх 
хронічних соматичних хвороб та понад 90 % усієї спадкової патології 
людини. Серед чинників ризику формування гастродуоденальної пато-
логії у дітей важливу роль відіграє спадковість [2]. Серед родичів дітей 
із патологією ГДЗ часто можна виявити хворих із такими розладами. 
Основні ознаки мультифакторних захворювань описали С. Carter [6] і 
Ю. Вельтищев [1]. Зокрема, спадковість при мультифакторній патоло-
гії характеризується невідповідністю законам Менделя, більш раннім 
початком та важчим перебігом хвороб у наступних поколіннях, фено-
меном “сімейного накопичення”, неповною пенетрантністю (оскільки 
реалізація генетичної програми можлива за певних специфічних умов 
зовнішнього середовища), наявністю фенокопій (тобто осіб із нормаль-
ним генотипом і мутантним фенотипом, сформованим негенетичними 
факторами довкілля) [1, 6]. Вивчення вкладу генетичних і середовищ-
них чинників у формування окремих нозологічних форм патології ГДЗ 
може мати важливе значення для з’ясування груп ризику щодо виник-
нення таких хвороб, їх ранньої, можливо, доклінічної, діагностики, 
для запобігання ускладненням, прогнозування перебігу й розроблення 
індивідуалізованих програм лікування та профілактики.

Мета дослідження. Оцінити вплив генетичних і середовищних чин-
ників на розвиток різних нозологічних форм патології ГДЗ у дітей.

Матеріали і методи дослідження. Одним із найуживаніших ме-
тодів вивчення мультифакторної патології є клініко-генеалогічний, 
який дає змогу дослідити спадкові основи клінічного поліморфізму 
окремих хвороб, виявити їх генетичну гетерогенність. Наше кліні-
ко-генеалогічне дослідження охопило 45 родин практично здорових 
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дітей загальнопопуляційного контролю (ЗПК) та 83 родини дітей ві-
ком 6–11 років із хронічною патологією ГДЗ, які увійшли до осно-
вної групи (ОГ). Функціональну диспепсію (ФД) діагностовано у 21 
(25,3 %), гастрит, гастродуоденіт – у 43 (51,8 %) дітей, деструктивні 
форми патології ГДЗ – у 19 (22,9 %) пацієнтів. Обстеження дітей із 
патологією ГДЗ та верифікацію діагнозу проводили згідно з прото-
колами МОЗ України. Від усіх пацієнтів та їхніх батьків отримано 
інформовану згоду на участь у дослідженні. Проведено індивідуальні 
бесіди з батьками пацієнтів обох груп, а також ознайомлено їх із 
медичною документацією, в деяких випадках вдалося опитати бабусь 
та дідусів. Усього зібрано дані про 524 родичів дітей із групи ЗПК 
та 1054 родичів дітей з ОГ.

Виразки, ерозії

Гастрит, дуоденіт Загальнопопуляційний контроль

Функціональна диспепсія
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Рис. 1. Обтяженість спадкового анамнезу дітей із патологією ГДЗ:  
1 – необтяжений анамнез; 2 – обтяженість по лінії матері;  

3 – обтяженість по лінії батька; 4 – обтяженість по обох лініях.

Аналіз поширеності патології ГДЗ серед родичів обстежених дітей 
проведено залежно від ступеня спорідненості:

• І ступінь спорідненості – батьки та рідні сибси, з якими у про-
банда 50 % спільної генетичної інформації;

• ІІ ступінь – бабусі, дідусі, тітки, дядьки, від яких успадковуєть-
ся 25 % генів;

• ІІІ ступінь – прадідусі, прабабусі, брати і сестри дідусів і бабусь, 
двоюрідні брати і сестри пробандів, від яких успадковується 12,5 % 
генів. 

Результати клініко-генеалогічного дослідження аналізували з об-
численням коефіцієнта успадкування схильності до патології ГДЗ (h2) 
за методом Falconer [8]. Вклад генетичних і середовищних чинників у 
виникнення захворювань ГДЗ вивчали за моделлю Edwards [7]. 
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Результати дослідження та їх обговорення. Серед дітей із патоло-
гією ГДЗ обтяжений спадковий анамнез щодо захворювань шлунка і 
дванадцятипалої кишки (ДПК) був у 55 дітей (66,3 %). Серед них об-
тяжену спадковість по лінії матері виявлено у 20 (24,1 %) обстежених 
пацієнтів, по лінії батька – у 14 (16,9 %) дітей, по обох лініях – у 21 
(25,3 %). У 33,7 % дітей спадковий анамнез був необтяжений. При 
цьому серед пацієнтів із функціональними розладами домінувала об-
тяженість по лінії батька, при органічній патології – по лінії матері 
або обох лініях (рис. 1). Не виявлено сімей зі спадковою схильністю 
до конкретної нозологічної форми патології ГДЗ. 

У 45 сім’ях ЗПК патологія верхніх відділів травного каналу тра-
плялась у 5,5% родичів, що свідчить про доволі значну поширеність 
цієї патології в популяції (табл. 1). Серед родичів дітей з ОГ частота 
патології ГДЗ була суттєво вищою (13,5 %). Особливо високу часто-
ту захворювань шлунка і дванадцятипалої кишки зафіксовано серед 
родичів І ступеня спорідненості дітей з ОГ (25,3 %). Привертає увагу 
зменшення частки хворих зі зниженням ступеня спорідненості – так, 
серед родичів ІІ ступеня спорідненості дітей із гастродуоденальною 
патологією хворих було майже у 2,5 разу менше, ніж родичів І сту-
пеня спорідненості. 

Таблиця 1

Частота захворювань шлунка і дванадцятипалої кишки  
у родинах дітей з патологією гастродуоденальної зони

Ступінь 
спорідненості 

родичів

Родини дітей ЗПК Родини дітей із патологією ГДЗ

Абс. к-сть 
родичів

Абс. к-сть 
хворих

% хворих
Абс. к-сть 
родичів

Абс. к-сть 
хворих

% хворих

І 124 9 7,3 249 63 25,3

ІІ 263 14 5,3 545 57 10,5

ІІІ 137 6 4,4 260 22 8,5

Усього 524 29 5,5 1054 142 13,5
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Рис. 2. Вклад генетичних і середовищних чинників  
у формування патології ГДЗ у дітей.
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При аналізі частоти захворювань ГДЗ 
у родинах дітей із різними нозологічними 
формами цієї патології (табл. 2) виявлено, 
що найвищою вона була у родинах дітей 
із деструкцією слизової оболонки шлунка 
і ДПК (15,5%), найнижчою – із функціо-
нальними розладами (11,0 %). В усіх 
підгрупах спостерігалося також зменшен-
ня частки хворих родичів зі зменшенням 
ступеня спорідненості.  

У 14 сім’ях дітей з ФД (66,7 %) виявле-
но високу частоту інших (крім ФД) функ-
ціональних розладів, таких, як синдром 
подразненої кишки, синдром вегетативної 
дисфункції, дискінезія жовчовивідних 
шляхів, що може свідчити про схильність 
до соматизації. Соматоформний розлад 
(СР) за всіма критеріями діагностики ви-
явлено в 11 дітей із патологією ГДЗ – у 
5 (23,8 %) з ФД, 6 (14,0 %) з гастритом/
гастродуоденітом та у жодної дитини з 
деструкцією СО і з групи ЗПК. В усіх ви-
падках діагностованого СР у дитини такий 
розлад виявляли у матері (6 сімей – 54,5 
%), батька (3 сім’ї – 27,3 %) або обох 
батьків (2 сім’ї – 18,2 %). На формуван-
ня СР впливають насамперед середовищні 
(сімейні) чинники [9].

Коефіцієнт успадкування схильності 
до патології ГДЗ (h2) в ОГ становив для 
родичів І і ІІ ступенів спорідненості 22,4 
і 22,6 % відповідно (табл. 3). 

Найвищим коефіцієнт успадкування 
схильності був у підгрупі дітей з де-
структивними формами патології ГДЗ, 
що цілком відповідає моделі Falconer [8], 
згідно з якою частота патології вища у 
родичів хворого з важким перебігом за-
хворювання. 

Генетичні чинники схильності при 
мультифакторній патології представлені 
зазвичай генами не з однієї, а з кіль-
кох різних систем і лише їх сумарна дія 
призводить до схильності і формування 
хвороби. Таку дію називають адитивною. 
Адитивний ефект має два основних меха-
нізми реалізації:

– механізм “головного гена”, що віді-
грає роль “пускового механізму”, який 
забезпечує дію інших генів, пов’язаних 
зі схильністю до цієї патології (“ефект 
кнопки”). Інакше кажучи, експресія гру-
пи генів, і відповідно виникнення захво-
рювання, можлива лише в тому випадку, 
якщо успадкований “головний ген”;

– пороговий, якщо накопичуються мі-
німальні мутації генів у наступних поко-
ліннях, що при перевищенні “критичної
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маси” призводить до появи патологічної ознаки (хвороби) в сім’ї, сту-
пінь важкості якої може змінюватися від субклінічної до максимально 
важкої залежно від кількості отриманих мутантних генів.

У разі застосування клініко-генеалогічного методу дослідження оз-
накою реалізації спадкової схильності за механізмом “головного гена” 
вважається вища частота успадкування при порівнянні серед сибсів, 
ніж у парі батьки–діти. У цьому дослідженні коефіцієнт успадкування 
серед сибсів був нижчим в усіх підгрупах дітей, тобто при всіх нозо-
логічних формах патології ГДЗ, що схиляє до думки про пороговий 
механізм реалізації генетичної компоненти формування цієї групи 
захворювань.

Для вивчення вкладу генетичних і середовищних чинників у виник-
нення хронічної патології ГДЗ у дітей використано модель Edwards [7], 
згідно з якою різниця очікуваної та виявленої частоти ознаки (хвороби) 
відповідає впливу середовищних чинників. Ґрунтуючись на попередньо 
проведених обчисленнях, визначаємо, що частка спадкових чинників 
у формуванні патології ГДЗ у дітей становить 57,4 %. Решта 42,6 % 
припадає на середовищні чинники (рис. 2). Найбільш вагомим є вклад 
генетичних чинників у формування деструктивних форм захворювань 
ГДЗ (66,0 %). Лише при функціональних розладах частка спадкових 
чинників не сягає половини (46,8 %).

Подібні результати щодо вкладу генетичних чинників при деструк-
тивних формах патології ГДЗ отримано з використанням близнюково-
го методу [5]. Зокрема, серед монозиготних близнят, які жили разом 
(приблизно однакові умови середовища), частка спадкових чинників 
у розвитку хвороби становила 65,0 %. Серед монозиготних близнят, 
які жили окремо (різні умови середовища), цей показник становив 
67,0 %. Такі результати підтверджують важливий вплив генетичних 
чинників на розвиток виразкової хвороби. 

При функціональних розладах більш вагомими виявилися середо-
вищні чинники. Для дітей це насамперед сімейні чинники, зокрема, 
особистісні особливості батьківської пари, прабатьківських сімей, дис-
функціональні сімейні стосунки, підвищена тривожність і конфлікт-
ність батьків, схильність до соматизації [3, 4]. 

Висновки. Таким чином, генетичні чинники відіграють істотну 
роль у формуванні гастродуоденальної патології у дітей. Найбільш 
вагомим є внесок генетичних чинників у формування деструктивних 
форм захворювань ГДЗ. При функціональних розладах домінують се-
редовищні чинники. Схильність до патології ГДЗ успадковується за 
пороговим механізмом, що пояснює наростання частоти патології у 
молодших поколіннях, поліморфність клінічної картини, наявність 
різних за важкістю, перебігом, прогнозом захворювань у одній родині. 
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Role of Genetics and Environmental Factors 
in the Development of Gastroduodenal Disorders in Children 

(Genealogical Studies)

O. LYCHKOVSKA
Danylo Halytskyi Lviv National Medical University

Chronic pathology of the gastroduodenal zone belongs to the multifactorial disorders 
with contributing role of both genetic and environmental factors, thus, realization of the 
genetic predisposition requires certain unfavourable external influences.   

The aim of present study was to assess the role of the genetics and environmental 
factors in the development of various gastroduodenal disorders in children. 

This clinical genealogic study included 83 families with children 6-11 years of age 
with chronic gastroduodenal disorders. Functional dyspepsia was diagnosed in 21 (25,3 %), 
gastritis and gastroduodenitis – in 43 (51,8 %) of children, destructive gastroduodenal 
disorders in 19 (22,9 %) of patients. The group of general population control included 
children from 45 families without any somatic diseases. In total, 524 relatives of chil-
dren from the general population control and 1054 relatives from the children with gas-
troduodenal disorders were evaluated. 

Among children with gastroduodenal disorders  positive family history for the dis-
eases of stomach and duodenum was reported in 55 cases (66,3 %). It is interesting that 
children with functional disorders predominantly had positive family history from the 
fathers’ side, while those with organic pathology – from the mother or both sides. In 14 
families of children with functional dyspepsia (66,7 %) high prevalence of other functional 
disorders (except dyspepsia) such as irritable bowel syndrome, syndrome of autonomic 
dysfunction, syndrome of biliary dyskinesia, which is suggestive about the propensity 
for somatization. Somatoform autonomic disorder was diagnosed in 11 children with 
gastroduodenal disorders – in 5 children (23.8 %) with functional dyspepsia, 6 (14,0 %) 
with gastritis/gastroduodenitis and in none of the children with mucosal destruction. 
The coefficient of the inheritance for predisposition to the pathology of gastroduodenal 
zone (h2) in the study group for the first degree relatives was 22.4 % and 22.6 % for 
the relatives of the second degree. The highest predisposition inheritance coefficient 
was demonstrated for destructive gastroduodenal disorders, which is consistent with the 
D.S. Falconer model, stating that relatives of patients with more severe disease course 
are at higher risk. The inheritance coefficient among siblings was lower for all studied 
diseases of the gastroduodenal zone, which is suggestive about the threshold mechanisms 
for the realization of genetic predisposition for these diseases. To assess the contribu-
tion of genetic and environmental factors for the development of chronic gastroduodenal 
disorders in children the J.H. Edwards model was used. It was found that genetic factor 
contribute 57,4 % to the development of this pathology in children. The rest 42.6 % 
are attributed to environmental factors. The genetic factors play the most important 
role in the destructive diseases of stomach and duodenum (66,0 %), while in functional 
disorders the percentage of genetic factors is lower (46,8 %).

The most significant is the contribution of genetic factors in the formation of de-
structive forms of gastroduodenal diseases. In functional disorders dominated by envi-
ronmental factors. The inheritance of predisposition to gastroduodenal pathology occurs 
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through the threshold mechanism. That explains the increase of the frequency of this 
pathology in the lower generations, clinic polymorphism, the availability of various se-
verity, course, prognosis of diseases in one family.

Key words: gastroduodenal disorders, children, genetic and environmental factors.


