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Тягар спадкового ангіоневротичного набряку у дітей: 
клінічні аспекти та якість життя

Спадковий ангіоневротичний набряк (САН) – це генетичне захворювання, яке може значно 
погіршувати якість життя (ЯЖ) пацієнтів, особливо дітей. Незважаючи на те що САН є рідкісним 
захворюванням, його вплив на фізичне, емоційне і соціальне благополуччя пацієнтів може бути 
значним. Діти із САН вимушені пропускати заняття у школі, обмежувати фізичну активність та емоційні 
прояви, тому що це пов’язано з непередбачуваністю нападів. Ефективне лікування САН надзвичайно 
важливе для покращення ЯЖ пацієнтів і зменшення тягаря захворювання. Своєчасне призначення 
відповідної терапії, включаючи препарати для купірування нападів і профілактичне лікування, 
може значно знизити частоту і тяжкість нападів, а також покращити щоденне життя пацієнтів. 
Проведено дослідження, метою якого було оцінити ЯЖ, клінічні характеристики та способи лікування 
САН у польських дітей, а також визначити основні проблеми, з якими стикаються їхні батьки.

САН спричинений дефіцитом С1-інгібітора (C1-INH) і є 
рідкісним генетичним захворюванням з аутосомно-домі-
нантним типом успадкування, хоча мутації de novo виникають 
приблизно у 25% випадків [1]. Симптоми захворювання мо-
жуть проявитися у віці до 10 років у понад 50% пацієнтів [1].

Більшість пацієнтів з генетичними мутаціями, що спри-
чиняють САН, страждають від рецидивуючих нападів, які 
характеризуються різноманітними інвалідизуючими 
симптомами та інтенсивним больовим синдромом [1, 2]. 
Лише у незначної кількості пацієнтів із причинними му-
таціями захворювання має безсимптомний перебіг [3, 4]. 
Типові прояви нападів включають ураження кінцівок, 
живота, обличчя [2, 3]. Особливо небезпечними для жит-
тя є напади, що вражають гортань [2, 3]. Провокуючими 
факторами нападів можуть бути гормональні зміни, ін-
фекції або стресові ситуації, проте численні напади трап
ляються через невстановлений фактор [2, 3].

САН має значний вплив на ЯЖ, пов’язану зі здоров’ям, 
у пацієнтів різного віку [4-6]. Дослідження, проведені серед 
дорослих пацієнтів, показали, що САН заважає повсякден-
ній діяльності, обмежує продуктивність на роботі або в на
вчанні, а також впливає на вільний час пацієнтів [7]. Тягар 
САН відчувається навіть у період між нападами, оскільки 
пацієнти повідомляють про депресію, занепокоєння щодо 
майбутнього перебігу захворювання, невизначеність щодо 
часу виникнення нападів і спадковий ризик у дітей [7].

На відміну від дорослої популяції, існує недостатньо 
даних про ЯЖ дітей із САН та сприйняття цієї проблеми 
їхніми батьками.

Метою цього дослідження було:
1)	�визначити клінічні характеристики та способи ліку-

вання гострих нападів САН у польських дітей;
2)	�визначити ЯЖ пацієнтів із САН за допомогою педіа-

тричного опитувальника якості життя (PedsQL™ 4.0) 
та співвіднести її з клінічним перебігом захворювання;

3)	�порівняти показники ЯЖ пацієнтів підліткового віку 
та їхніх батьків відповідно до даних опитувальника 
PedsQL™ 4.0 у формі анкет-самозвітів для підлітків 
13-18 років і звітів батьків;

4)	�визначити найбільш важливі проблеми у домашньо-
му і стаціонарному догляді за дітьми із САН, про які 
повідомляли їхні батьки.

Матеріали і методи
Діти віком від 5 до 18 років із підтвердженим діагно-

зом САН були відібрані для участі в дослідженні згідно 
з останніми рекомендаціями [2, 11, 12]. Під час планових 
контрольних візитів до центру 33 пацієнтам, які пере
бувають на диспансерному обліку, та їхнім батькам було 
запропоновано взяти участь у цьому дослідженні. З них 
21 пацієнт підтвердив своє бажання взяти участь у дослі-
дженні і після надання інформованої згоди був включений 
у дослідження. З пацієнтами було проведено структуро-
ване медичне інтерв’ю щодо САН і заповнено педіатрич-
ний опитувальник ЯЖ. Дослідження проводилося з квіт-
ня 2021 року по жовтень 2022 року і було схвалено місце-
вим Комітетом з питань біоетики (№ 1072.6120.37.2021).

Структуроване медичне інтерв’ю щодо САН було адре-
соване батькам і проводилося під час візиту. Якщо це було 
неможливо, інтерв’ю проводилося по телефону або бать-
ки надсилали відповіді поштою. Інтерв’ю включало пи-
тання про основні антропометричні дані, клінічний ана-
мнез, ознаки і симптоми, а також лікування САН протя-
гом попередніх 6 місяців (специфічні для захворювання 
препарати, доступні дітям під час дослідження: антагоніст 
β2-рецептора брадикініну (ікатибант) для лікування за по-
требою, рекомбінантний C1-INH (rC1-INH) для лікуван-
ня за потребою, плазмовий C1-INH (pdC1-INH) для лі-
кування за потребою та короткострокової профілактики, 
а також ланаделумаб для довгострокової профілактики). 
На основі цього інтерв’ю пацієнти були довільно розпо-
ділені на 3  групи відповідно до активності САН: гру-
па I (безсимптомна), група II (1-9 нападів за 6 місяців) 
і група III (≥10 нападів за 6 місяців).

PedsQL™ 4.0 був заповнений особою, яка здійснює догляд 
за дитиною, а якщо дитині вже виповнилося 13 років і біль-
ше, то самим пацієнтом. Пацієнти-підлітки та їхні батьки 
заповнювали опитувальник у залі очікування центру після 
візиту й отримували інструкції щодо його самостійного за-
повнення. Опитувальник PedsQL™ складається з 23 пунктів, 
які оцінюють фізичне, емоційне, соціальне та шкільне 
функціонування в чотирьох сферах.

Результати
Загальна характеристика досліджуваної групи

У дослідженні взяла участь 21 дитина (12 дівчат і 9 хлоп-
ців), середній вік яких становив 10,6 року (діапазон 5-16, 
медіана 11, середнє значення – SD – 4,1). Серед респон-
дентів переважали жінки (17/21, 81%, р<0,05). У контроль-
ній групі була 21 дитина; склад групи не відрізнявся за стат-
тю і віком від основної групи (середній вік 10,71 року, діа-
пазон 5-16, медіана 11, SD 3,7). Статеве співвідношення 
батьків було таким же, як і в досліджуваній групі.

Середній вік маніфестації симптомів становив 4,9 року 
(діапазон 1-14 років, медіана 4 роки, SD 3,4; табл.  2). 
Одинадцяти дітям діагноз САН був встановлений у ранньо-
му дитинстві на основі сімейного анамнезу захворювання. 
Решті дітей діагноз САН був встановлений із запізненням 
на 2,6 року (діапазон 0-8, медіана 2 роки, SD 2,2). САН 
типу  1 було діагностовано у  18  пацієнтів (86%), САН 
типу 2 – у трьох пацієнтів (14%). Позитивний сімейний 
анамнез захворювання був у 18 пацієнтів (86%), а 5 пацієн-
тів (24%) повідомили про смерть у родині, пов’язану із САН.

Дев’ять пацієнтів мали симптоми САН протягом 6 міся-
ців, що передували обстеженню, 18 пацієнтів – протягом 
довшого періоду. Більшість нападів уражали одну ділянку 
тіла за раз, але троє пацієнтів повідомили про ураження 
більше однієї ділянки одночасно. Найпоширенішими 
симптомами САН протягом 6 місяців до опитування були 
периферичні набряки у семи пацієнтів (загалом 59 напа-
дів), абдомінальні напади у шести пацієнтів (38 нападів), 
набряки обличчя у чотирьох пацієнтів (14 нападів), се-
чостатеві напади у трьох пацієнтів (6 нападів) і гортанні 
напади у двох пацієнтів (5 нападів).

Пацієнти з більш раннім віком першого нападу САН 
мали тенденцію до більшої кількості нападів протягом 
останніх 6  місяців, але цей зв’язок не  був значущим. 
Середня тривалість нападу САН становила 3,3 дня (діа-
пазон 2-6, SD 1,4, медіана 3 дні). Особи, які доглядали 
за пацієнтами, повідомили про різні тригерні фактори: 
інфекції (6 пацієнтів), емоційний стрес (5 пацієнтів), 
травми і поранення (5 пацієнтів), фізичне навантаження 
(5 пацієнтів), менструація (2 пацієнтки), сильні емоції 
(5  пацієнтів), медичні процедури (2  пацієнтки), тиск 
(3 пацієнти) та холод (1 пацієнт). Шість пацієнтів повідо-
мили про продромальну симптоматику, крайову еритему 
(2 пацієнти), біль (2 пацієнти), свербіж (1 пацієнт), три-
вогу (2 пацієнти) і слабкість із суб’єктивним відчуттям 
наближення непритомності (1 пацієнт). Перший напад 
САН у 50% пацієнтів із симптомами локалізувався в ді-
лянці живота, у 33% – на кінцівках, у 17% – на обличчі.

Усі пацієнти мали домашній запас препаратів для на-
дання невідкладної допомоги: плазмовий C1-INH (20 па-
цієнтів), ікатибант (9 пацієнтів) та рекомбінантний люд-
ський C1-INH (rhC1-INH; 1 пацієнт). Більшість батьків 
(19 осіб) беруть із собою в подорож ліки для надання не-
відкладної допомоги дітям. 

Повсякденні проблеми з точки зору батьків
САН став причиною відсутності в дитячому садку або 

школі 8 дітей із симптомами протягом приблизно 109 днів, 
що становить приблизно 1100 годин втраченої активнос-
ті. Чотирьом пацієнтам довелося зменшити спортивну 
активність, оскільки вона провокувала напади. Шестеро 
батьків повідомили про проблеми з подорожами через 
часті і непередбачувані напади САН у їхніх дітей. 

Найбільш порушеною сферою життя у дітей із САН 
було емоційне функціонування (середній бал 71,43), що 
включає відчуття тривоги, смутку, гніву, труднощі зі сном 
і невпевненість у завтрашньому дні (табл. 1). 

Для дослідження зв’язку між ЯЖ та активністю захво-
рювання пацієнтів було розподілено на 3 групи: група I 
(12 пацієнтів), група II (5 пацієнтів) і група III (4 пацієн-
ти), що відповідали низькій, помірній і високій активнос-
ті САН. Вища активність захворювання достовірно коре-
лювала з нижчою фізичною, емоційною, соціальною, 
шкільною, психосоціальною та загальною ЯЖ за даними 
опитування батьків. Найбільш ураженою сферою у кожній 
групі пацієнтів було емоційне функціонування (табл. 2). 

Обговорення
У цьому дослідженні взяв участь 21 пацієнт віком від 5 

до 16 років із діагнозом САН, переважно типу 1. Більшість 
пацієнтів мали сімейний анамнез САН (86%), а 11 дітям 
діагноз був встановлений у  ранньому дитинстві [1]. 
Середній вік на  момент появи симптомів становив 
4,9 року, що нижче за попередній опис дорослого насе-
лення Польщі (13 років) [2]. Вік першого нападу САН 
негативно корелює з кількістю нападів за останні 6 міся-
ців, що може свідчити про більш тяжкий клінічний пере-
біг при ранньому початку симптомів [1].

Усі пацієнти мали вдома запас препаратів для невід-
кладної допомоги: pdC1-INH, ікатібант або rhC1-INH. 

Відповідно до отриманих даних, напади САН можуть 
значно впливати на ЯЖ дітей, спричиняючи пропуски 
в навчанні, зниження фізичної активності та проблеми 
з харчуванням або пересуванням [1]. Найбільш поруше-
ною сферою життя в групі дітей із САН було емоційне 
функціонування, що може бути пов’язано з непередбачу-
ваністю захворювання [9]. 

Таким чином, зважаючи на обмеженість даних щодо пе-
діатричної популяції, результати дослідження надають 
нові докази впливу САН на ЯЖ дітей та їхніх родин. Крім 
того, отримані дані дають додаткове уявлення про неза-
доволені медичні потреби пацієнтів із САН, а саме про 
потребу в покращенні доступу до сучасної профілактичної 
терапії та психологічної підтримки цієї категорії пацієнтів.
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Підготувала Анна Сочнєва

Таблиця 1. Загальна ЯЖ у групі пацієнтів  
і контрольній групі

Сфери, в яких  
знижується ЯЖ

Середнє  
значення ЯЖ

Група САН

Середнє  
значення ЯЖ

Контрольна група
p

Фізична 83,78 (21,82) 91,96 (9,25) 0,58
Емоційна 71,43 (27,21) 82,62 (14,72) 0,25
Соціальна 86,67 (20,39) 96,19 (7,23) 0,08
Пов’язана зі школою 84,25 (22,09) 88,81 (12,74) 0,47
Психосоціальна 79,84 (22,4) 89,21 (8,88) 0,41
Загальна ЯЖ 81,21 (21,41) 90,18 (8,24) 0,35

Таблиця 2. ЯЖ пацієнтів із низькою (група I), помірною 
(група II) і високою (група III) активністю захворювання

Сфери
Група I Група IІ Група IІІ

p
SD SD SD

Фізична 96,35 (6,08) 80,62 (15,37) 50 (23,52) <0,001

Емоційна 82,08 (17,25) 73 (13,42) 37.5 (32,02) 0,004

Соціальна 93,75 (11,1) 89 (13,41) 62,5 (33,04) 0,019

Пов’язана зі школою 89,17 (13,79) 87 (13,03) 51,25 (28,69) 0,004

Психосоціальна 88,33 (12,73) 83 (15,78) 50,42 (30,95) 0,006

Загальна ЯЖ 91,12 (9,31) 82,17 (14,12) 50,27 (28,32) 0,001 ЗУ
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