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Резюме. Гіпопаратиреоз (ГПТ) характеризується низьким рівнем паратиреоїдного гормону, зниженням рівня кальцію та 
підвищенням фосфату в крові. Найбільш поширеною його причиною є операція на шиї. Нехірургічний ГПТ (НХГПТ) може 
мати різні причини, серед яких є генетичні. Найпоширенішою генетичною причиною НХГПТ є втрата ділянки q11 (22q11) 
22-ю хромосомою, що призводить до гіпоплазії прищитоподібних залоз. Синдром 22q11 відомий також як синдром Ді 
Джорджі (DGS). Акронім «CATCH 22» вказує на п’ять клінічних проявів DGS: Cardiac – серцеві вади; Abnormal facies – дис-
морфія обличчя; Thymic hypoplasia – гіпоплазія тимуса; Cleft palate – розщеплення піднебіння; Hypocalciemia – гіпокальці-
ємія (ГК). Діагностика DGS може бути складною через варіації фенотипів. DGS підозрюють за наявності хоча б однієї озна-
ки CATCH22, молекулярно-генетичні методи підтверджують чи спростовують діагноз. У публікації наведено два випадки 
НХГПТ у дорослих осіб, які не були своєчасно діагностовані. В обох випадках ГК при зниженні рівня паратиреоїдного 
гормону без хірургічного анамнезу вказує на НХГПТ. Завдяки аналізу послідовності нуклеотидів та тестування щодо де-
леції/дуплікації панелі з 2211 генів у випадку №1 ідентифіковано патогенні варіанти в 3 генах: TBX1 (асоційований з авто-
сомно-домінантним DGS); LZTR1 (асоційований з автосомно-домінантним шванноматозом і автосомно-домінантним та 
автосомно-рецесивним синдромом Нунан); CLCN1 (асоційований з автосомно-домінантною та рецесивною вродженою 
міотонією). Особливістю випадку №1 є поєднання DGS та хвороби Грейвса. Не зважаючи на різну етіологію НХГПТ (у 
випадку №1 він є частиною DGS, а у випадку №2 етіологію встановити ще не вдалося), в обох випадках HC виявили із за-
пізненням та тривалий час лікували неефективно. Застосування кальцитріолу [1,25(OH)2D3], активної форми вітаміну D3 
в дозуванні 1,25 мкг/добу (випадок №1) та 1,75 мкг/добу (випадок №2) збільшило рівні кальцію, зменшило симптоми HC.
Ключові слова: нехірургічний гіпопаратиреоз; CATCH 22; 22q11.2 делеційний синдром; пов'язаний із TBX1 синдром Ді 
Джорджі; пов'язаний із LZTR1 шванноматоз; пов'язана з CLCN1 міотонія; хвороба Грейвса; Чорнобиль.

DOI: 10.31793/1680-1466.2025.30-1.70

ISSN 1680-1466’  ЕНДОКРИНОЛОГІЯ’ 2025, ТОМ 30, № 1

70



V E R T E

ГПТ характеризується низьким рівнем каль-
цію в плазмі крові та низьким рівнем паратгор-
мону, а також високим рівнем фосфату. Най-
більш поширеною причиною ГПТ є операція на 
шиї [1]. НХГПТ може мати різні причини, серед 
яких є генетичні порушення, автоімунні захво-
рювання, радіація, іноді саркоїдоз, накопичення 
заліза (гемохроматоз) або міді (хвороба Вільсо-
на). Найпоширенішою генетичною причиною 
НХГПТ є делеція (втрата) 22-ю хромосомою ді-
лянки q11 (22q11), що призводить до гіпоплазії 
прищитоподібних залоз [2].

Синдром 22q11 відомий також як DGS. У 
1965-1968 роках Angelo DiGeorge описав ви-
падки відсутності тимуса в поєднанні з НХГПТ 
у кількох дітей [3, 4]. Молекулярно-генетична 
основа DGS описана пізніше [5]. Синдром де-
леції 22q11 (22q11 DS) в клініці більше відомий 
саме під назвою DGS, але існують й інші його 
назви: велокардіофаціальний синдром (VCFS); 
Shprintzen-синдром; кардіофаціальний синдром 
Cayler; синдром Takao та CATCH-22. Це один із 
найпоширеніших генетичних синдромів, з оцін-
ками поширеності 1:3000 осіб. Вважають, що ге-
ни-модифікатори сприяють варіабельності його 
фенотипу. Серед проявів вроджені вади розвит
ку серця, імунодефіцит, ГК, велофарингеальна 
(піднебінно-глоткова) недостатність, затримка 
розвитку, когнітивні порушення, психіатричні 
розлади та характерні риси обличчя [6].

Акронім «CATCH 22» вказує на п’ять клі-
нічних проявів DGS: Cardiac – серцеві вади; 
Abnormal facies – дисморфія обличчя; Thymic 
hypoplasia – гіпоплазія тимуса; Cleft palate – роз-
щеплення піднебіння; Hypocalciemia – ГК. На-
зва CATCH22 відсилає до однойменного роману 
«Catch 22» (Пастка 22) письменника Джозефа 
Геллера [7]. На відміну від художнього твору Гел-
лера [8], в якому вибір цифри 22 вказує на пара-
докс, що символізує абсурдність бюрократичних 
систем, де люди не можуть розв’язати свої про-
блеми через непослідовні правила, не мав сюжет-
ної прив’язки, клінічний акронім «CATCH 22» 
нагадує про ушкодження хромосоми 22.

Діагностика DGS може бути важкою через 
варіації фенотипів між людьми. Його підозрю-
ють у пацієнтів з одним або кількома ознаками 
CATCH22. У цих випадках діагноз підтверджу-
ється спостереженням за делецією частини дов-
гого плеча (q) хромосоми 22, регіону 1, смуги 1, 
субсмуги 2. Генетичний аналіз зазвичай вико-

нується за допомогою флуоресцентної гібриди-
зації in situ (FISH), яка здатна виявляти мікро-
делеції, яких не враховує стандартне каріотипу-
вання. Сучаснішим методом аналізу є кількісна 
полімеразна ланцюгова реакція (qPCR), яка має 
кілька переваг відносно FISH [9, 10].

Наявність анамнезу операцій на шиї за-
звичай допомагає своєчасній діагностиці піс-
ляопераційного ГПТ (E 89.2 Postprocedural 
hypoparathyroidism за МКХ 10) у пацієнтів із 
симптомами та ознаками ГК. У вітчизняній лі-
тературі були ґрунтовні публікації щодо цієї 
патології [11, 12], але відсутність хірургічно-
го анамнезу, як свідчить поточна діагностична 
практика, призводить до хибної та запізнілої 
діагностики Ідіопатичного ГПТ – Idiopathic 
hypoparathyroidism (E 20.0) або Іншого ГПТ – 
Other hypoparathyroidism (E 20.8) за цією ж кла-
сифікацією МКХ 10.

У публікації ми наводимо два клінічних ви-
падки НХГПТ, які не були коректно діагносто-
вані та які довгий час не отримували адекватно-
го лікування.

Інформована згода пацієнтів на публікацію 
результатів їх досліджень отримана.

Клінічний випадок №1
У квітні 2024 року до консультативної полі-

клініки ДУ «Інститут ендокринології та обміну 
речовин ім. В.П. Комісаренка НАМН України» 
звернулась 23-річна пацієнтка А., європеоїдної 
раси, яка проживає з матір’ю в невеликому місті 
в Київській області. Симптоми: епілептиформні 
напади з генералізованими судомами, втратою 
свідомості та пам’яті про початок нападу, кіст-
ковими болями у верхніх та нижніх кінцівках, 
у шийному та в поперековому відділах хребта 
при тривалому перебуванні в горизонтальному 
положенні, відчуття тріскоту в кістках стоп, си-
метричний тремор рук у спокою, прогресивне 
погіршення зору, пришвидшення пульсу, напа-
ди синкопе та запаморочення в спокою, болі в 
скроневій ділянці голови. Окрім цього пацієнт-
ка скаржилась на зниження гостроти зору, змен-
шення зросту, деформації фаланг пальців стоп 
та неможливість відчувати запахи – аносмію. 
Також відмічає слабкість та часті епізоди ГРВІ. 
У 2020, 2021 і 2022 роках та в серпні 2024 року 
хворіла на COVID-19.

Народилась пацієнтка в результаті передчас-
них пологів на 8 місяці гестації. У 5 місяців за-
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хворіла на кір, після чого почала відставати у фі-
зичному розвитку. З 5 років – симптоми парес-
тезій кінцівок. З 10 років помічено фаціальний 
дисморфізм. Перший епілептиформний напад 
трапився у 2014 році: описані тоніко-клонічні 
судоми, через що пацієнтка вперше потрапила 
до реанімації. З того ж року переведена на ін-
дивідуальне навчання вдома через поступальні 
симптоми хвороби.

22.08.2023 року виявлені лабораторні озна-
ки тиреотоксикозу: тиреотропний гормон  
(ТТГ) – 0,007 мкМО/мл (норма 0,27-4,20) мкМО/
мл); Т4 вільний – 32,29 пмоль/л (норма 10,3- 
24,5 пмоль/л); Т3 вільний – 11,25 пмоль/л 
(норма 3,84-6,60 пмоль/л). За даними ультра
звукового дослідження щитоподібної залози – 
«ознаки хронічного автоімунного тироїдиту»,  
об’єм – 16,1 см3.

З 24.08.2023 року по 01.09.2023 року лікува-
лася в Чернігівській обласній лікарні з основ
ним діагнозом «дифузний токсичний зоб» 
(приймала тіамазол 30 мг на добу з подальшим 
зниженням дози). Лікування щодо супутнього  
захворювання, яке було визначене як «виражена 
соматоформна вегетативна дисфункція з діенце-
фальними кризами, тривожно-фобічним син-
дромом, інсомнією на фоні дисплазії сполучної 
тканини», проводилося у відділенні інтенсивної 
терапії Чернігівської обласної лікарні.

Проте головні симптоми (напади судом, пе-
ріодично з втратою свідомості) залишалися і 
після лікування тиреотоксикозу тіамазолом, до 
якого додавалися транквілізатори (гідазепам, 
діазепам), ноотропні засоби (цитиколін), ан-
тидепресанти (есциталопрам), антипсихотики 
(оланзапін). Також серед медикаментів, що були 
тоді застосовані, вказані дексаметазон, сульфат 
магнію та глюконат кальцію. Єдиним показни-
ком стандартного біохімічного аналізу крові, що 
відрізнявся від нормальних значень, був рівень 
іонізованого кальцію – 0,94 ммоль/л (норма 
1,13-1,32 ммоль/л). Рівні загального або скори-
гованого за альбуміном кальцію не досліджува-
лися.

Через відсутність діагнозу, що міг би поясни-
ти більшість симптомів, дівчина тривало та без-
результатно лікувалась під наглядом невроло-
гів щодо вегето-судинної дистонії підліткового 
періоду, епілептичного синдрому, міастенічного 
синдрому та навіть розсіяного склерозу. Елек-
троенцефалографічне дослідження не виявило 

ознак епілепсії, проте пацієнтці у 2024 році за-
пропонували лікування в психіатричній лікарні.

Кардіолог діагностував «дисметаболічну кар-
діоміопатію, фіброз аортального клапана, недо-
статність аортального та мітрального клапанів 
І ст., синдром CLC, серцеву недостатність ІІа зі 
збереженою фракцією викиду (56%)». Врахову-
ючи скорочення інтервалу PQ на електрокардіо
грамі та симптоми пароксизмальної тахікардії 
ми можемо підозрювати наявність синдрому Ла-
уна-Ґанонґа-Левіна (Lown-Ganong-Levine synd
rome) — одного з видів передчасного збудження 
шлуночків [13].

Електроміографія від 15.08.2023 року: «дані 
можуть вказувати на ознаки гіпертонусу в зги-
начах стоп, надсегментарної активності, аксоно-
патії правого малогомілкового нерва зі знижен-
ням скоротливої здатності в розгиначах до 65%, 
змін у м’язах за дисметаболічно-дистрофічним 
типом із міотонічним компонентом».

Протягом 2020-2024 років пацієнтка 4 рази 
перенесла захворювання на COVID-19, що був 
підтверджений лабораторно.

Родинний анамнез: у родичів з боку матері 
подібних симптомів не було. Батько дівчини, за 
кілька місяців до її народження працював у зоні 
Чорнобильської АЕС дезактиватором під час 
перебудови захисної споруди, нині відомої як 
«саркофаг». За рекомендацією генетика замов-
лене дослідження множинної генетичної панелі.

02.05.2024 року пацієнтка представила ре-
зультати аналізу послідовності нуклеотидів та 
тестування щодо делеції/дуплікації панелі з 
2211 генів, який був проведений лабораторією 
Invitae завдяки допомозі благодійного фонду.

Методичні деталі генетичного дослідження: 
геномна ДНК була збагачена цільовими ділян-
ками, використовуючи протокол заснований на 
гібридизації. Секвенування було проведено з 
використанням технології Illumina. Усі цільові 
регіони мали покриття більше 50х. Прочитуван-
ня (Reads) були вирівняні відносно референс-
ного геному (GRCh37), і зміни в послідовності 
були ідентифіковані та інтерпретовані в кон-
тексті окремих клінічно вагомих траснкриптів 
(2211 генів). Збагачення та аналіз фокусувались 
на кодувальних ділянках із фланкувальними по-
слідовностями довжиною 20 бп та іншими регі-
онами, відомими своєю клінічною значущістю. 
Екзонні мутації та дуплікації було детектовано 
за алгоритмом Invitae. Генетичні варіанти були 
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подані відповідно до Human Genome Variation 
Society (HGVS). Секвенування було проведено 
в Invitae Corporation.

Згідно з представленим звітом # RQ6089494 
від 08.02.2024 року ідентифіковано:
•	 один патогенний варіант у гені LZTR1. 

LZTR1 асоційований із автосомно-домінант-
ним шванноматозом і автосомно-домінант-
ним та автосомно-рецесивним синдромом 
Нунан;

•	 один патогенний варіант ідентифіковано в 
гені TBX1. TBX1 асоційований із автосомно-
домінантним DGS / велокардіофаціальним 
синдромом;

•	 один патогенний варіант ідентифіковано в 
гені CLCN1. CLCN1 асоційований з автосом-
но-домінантною та рецесивною вродженою 
міотонією.
Під час огляду пацієнтки А. у квітні 2024 р.: 

частота серцевих скорочень – 67 уд./хв, ритм 
правильний, артеріальний тиск – 110/90 мм 
рт. ст., зріст – 152 см, вага – 50 кг, індекс маси  
тіла – 21,6 кг/м2. Спостерігається дрібний си-
метричний тремор рук. При огляді – вальгусні 
деформації колінних суглобів та І плеснових 
кісток, кульгає при ходьбі. Позитивні ознаки 
Хвостека та Труссо. Ознаки деформації скелета 
в грудному та шийному відділі, вимушене поло-
ження голови.

Обличчя непропорційне, профіль прямий, 
нижня третина обличчя видовжена, кут нижньої 
щелепи збільшений, носогубні складки напру-
жені, не виражені, підборідна ямка згладжена, 
навколоротові м’язи різко напружені. Рот на-
піввідкритий, червона кайма губ суха, із лусоч-
ками. Відкриття рота обмежене (~18 мм). Рухи 
нижньої щелепи обмежені, періодично болю-
чі. Пальпаторно жувальні, скроневі, підборідні 
м’язи напружені, болючі. Присінок порожнини 
рота дрібний, вуздечки верхньої та нижньої губи 
– норма. Ясна гіперемовані, локально гіпертро-
фовані, кровоточать. Піднебіння готичне. Зву-
ження та деформація нижнього та верхнього 
зубних рядів зі скупченням зубів у фронтальній 
ділянці на нижній щелепі. Носове дихання від-
сутнє. Надмірно складена спіраль вушної рако-
вини (рис. 1).

Пацієнтка представила такі результати лабо-
раторних досліджень: паратиреоїдний гормон –  
11,7 пг/мл (норма – 14,7–69, пг/мл), каль-
цій загальний – 1,64 ммоль/л (норма – 2,15- 

2,6 ммоль/л), кальцій іонізований – 0,87 
ммоль/л (норма – 1,16-1,32 ммоль/л). Ці лабо-
раторні дані були отримані на тлі приймання 
1000 мг карбонату кальцію в комбінації з 400 
МО ергокальциферолу (2 таблетки Кальцій Д3 
Нікомед).

На першому візиті у квітні пацієнтці була 
призначена гідроксильна форма вітаміну Д3 
(кальцитріол 0,5 мкг) 1 раз на добу та призначе-
ний контроль рівнів кальцію за 2 тижні. Під час 
другого візиту пацієнтка відмітила покращення 
самопочуття та зменшення парестезій, вночі на-
лагодився сон внаслідок послаблення міалгій. 
8.05.24 року: кальцій загальний – 2,09 ммоль/л 
(норма 2,15-2,6 ммоль/л), кальцій іонізований – 
0,93 ммоль/л (норма 0,99-1,37 ммоль/л), тобто 
рівень кальцію все ще залишається зниженим. 
Рекомендоване підвищення дози кальцитріолу 
до 1 мкг на добу.

3.07.24 року рівень загального кальцію досяг 
норми – 2,34 ммоль/л (норма 2,15-2,5 ммоль/л), 
проте 21.08.24 року знизився до 2,14 ммоль/л 
(рівень іонізованої форми – 1,14 ммоль/л). Дозу 
кальцитріолу було рекомендовано збільшити 
до 1,25 мкг/добу, але через відсутність таблеток 

Рис. 1. Пацієнтка А.

Fig. 1. Patient A.
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адекватного дозування відбулося збільшення 
до 1,5 мкг/добу. 02.09.24 року рівень загального 
кальцію збільшився вище норми до 2,79 ммоль/л 
(рівень іонізованої форми – до 1,5 ммоль/л). 
31.01.25 року точніше дозування кальцитріолу 
1,25 мкг/добу дало можливість нормалізувати 
рівень загального кальцію: 2,19 ммоль/л (норма 
2,15-2,55 ммоль/л) (рис. 2).

(норма 0,27–4,2 мкМО/мл). Симптоми зменши-
лися, але не зникли.

Таким чином, на даний час ендокринологіч-
ними діагнозами залишаються E20.8 «Інший 
гіпопаратиреоз» та E05.0 «Хвороба Грейвса». 
Більш точною класифікацією ГПТ за МКХ-10 
у цьому випадку може бути D82.1 «Синдром Ді 
Джорджі».

Разом із тим, ліквідація ГК та тиреотокси-
козу призвела до припинення великих при-
ступів судом із втратою свідомості, але значна 
кількість симптомів залишається. Враховуючи 
клінічні дані та результати генетичного дослі-
дження, невропатолог встановив діагноз: Q85.0 
Нейрофіброматоз ІІ типу зі шванноматозом, 
розвитком комплексного регіонарного больово-
го синдрому, неврозоподібний стан. Лікування 
залишається симптоматичним. Нетривале за-
стосування габапентину не дало покращення та 
було призупинене.

Клінічний випадок №2
Пацієнт Б., чоловік 55 років, житель Украї-

ни, європеоїд, вперше консультований у полі-
клініці ДУ «Інститут ендокринології та обміну 
речовин ім. В.П. Комісаренка НАМН України» 
13.11.2019 року. Симптоми: судомні приступи 
з втратою свідомості, що відбуваються з 2016 
року приблизно 4 рази на рік. У 2019 році ви-
явлені зниження рівнів загального та іонізова-
ного кальцію до 1,4 ммоль/л (!) і 0,7 ммоль/л 
відповідно та підвищення рівня фосфору до 
1,83 ммоль/л (норма 0.8-1,45 ммоль/л), а також 
зниження рівня паратиреоїдного гормону за да-
ними 2-х різних лабораторій: 9,1 пг/мл (норма 
15-65 пг/мл) і 5,5 пг/мл (норма 18,5-88 пг/мл).

Цікавим є те, що під час огляду ознак Хвос-
тека та Труссо виявлено не було. Також не ви-
явлено ознак серцевих вад та фаціального дис-
морфізму. На час консультації продовжувалося 
лікування «епілепсії» за допомогою карбама-
зепіну 100 мг щоденно та приймання карбона-
ту кальцію 500 мг з ергокальциферолом 10 мкг 
(«остеокор» 2 капсули) без зменшення частоти 
приступів чи нормалізації рівня кальцію.

Встановлений діагноз: E 20.0 Ідіопатичний 
ГПТ та призначене лікування препаратами гід-
роксильованого вітаміну Д3: альфакальцидол 
починаючи  з 1 мкг на добу або кальцитріол з 
0,5 мкг на добу в поєднанні з цитратом каль-
цію (3 таблетки або 600 мг атомарного кальцію 

Рис. 2. Рівні загального (верхня панель) та іонізованого (нижня па-
нель) кальцію сироватки крові у пацієнта А залежно від добової 
дози кальцитріолу.

Fig. 2. Total (top panel) and ionized (low panel) serum calcium levels 
in patient A depending on the daily dose of calcitriol.

Симптоми: продовження міалгії та судом, 
проте від моменту лікування не було повторних 
нападів тоніко-клонічних генералізованих су-
дом із втратою свідомості. Беручи до уваги збе-
реження деяких симптомів (слабкість, тремтін-
ня, прискорене серцебиття) та анамнез тирео-
токсикозу, 05.12.2024 року рівень ТТГ становив 
0,186 мкМО/мл (норма 0,27–4,20 мкМО/мл), а 
рівень антитіла до рецептора ТТГ – 3,51 МО/л 
(норма <3,1 МО/л).

Констатовано тяглий тиреотоксикоз в межах 
хвороби Грейвса, поновлено лікування тіамазо-
лом (тирозол) 20 мг на добу. 31.01.2025 року на 
тлі підтримувальної дози тіамазолу (5 мг/добу): 
рівень вільного тироксину – 1,02 нг/дл (норма 
0,92–1,68 нг/дл); рівень ТТГ – 2,0 мкМО/мл 
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на добу). Приймання карбамазепіну скасовано. 
Вже 10.01.2020 року на тлі приймання 2 мкг 
альфакальцидолу та кальцитріолу повідомив 
про покращення – не було симптомів ГК та 
втрат свідомості, проте досягнути нормокальці-
ємії вдалося лише після переходу на прийман-
ня кальцитріолу, поточна доза якого становить  
1,75 мкг (рис. 3). 

ГПТ (ГК при зниженні рівня паратгормону) без 
анамнезу хірургічних операцій на органах шиї, 
що дозволяє поєднати ці випадки в категорії 
НХГПТ. У пацієнта Б. виявлено підвищення 
рівня фосфору в  сироватці крові, що також є 
характерним для ГПТ [1]. Не зважаючи на різ-
ну етіологію ГПТ (у випадку №1 він є складни-
ком DGS, а у випадку №2 етіологію зниження 
функції паращитоподібних залоз встановити 
ще не вдалося, в обох випадках ГК виявили із 
запізненням та лікували неефективно, також 
проводили тривале не потрібне лікування епі-
лепсії. Невдале лікування гіперкальціємії в обох 
випадках, очевидно, пов’язане з використанням 
негідроксильованого вітаміну D3 (ергокальци-
ферол), який не спроможний протидіяти ГПТ. 
Натомість призначення та поступове збільшен-
ня добової дози кальцитріолу [1,25 (OH)2 D3], 
активної форми вітаміну D3, до 1,25 мкг/добу 
(випадок №1) та 1,75 мкг/добу (випадок №2) 
нормалізувало рівні кальцію, зменшило симп-
томи пацієнтки А та ліквідувало їх у пацієнта Б 
(рис. 2 і рис. 3).

Збереження частини симптомів у пацієнт-
ки А. можна віднести до проявів шванномато-
зу, на наявність якого вказує генетичне дослі-
дження, що виявило патогенний варіант у гені 
LZTR1. Неврологічні прояви пов’язаного з ге-
ном LZTR1 шванноматозу можуть бути досить 
різноманітними та включати: 1. Хронічний біль: 
часто пов’язаний зі шванномами, що тиснуть на 
периферичні нерви. 2. Оніміння або слабкість: 
ці симптоми виникають, коли пухлини стиска-
ють нерви, впливаючи на рухові або сенсорні 
функції. 3. Дзвін у вухах: може виникнути, якщо 
пухлини вражають слухові нерви. 4. Проблеми 
з рівновагою: залежно від того, де розташовані 
пухлини, вони можуть впливати на вестибуляр-
ний апарат, що призводить до запаморочення 
або некоординованих рухів [16]. Всі ці симпто-
ми наявні в пацієнтки А.

Дослідження та лікування цієї патології є на-
шим поточним завданням, для здійснення якого 
ми розраховуємо на допомогу неврологів. Ще 
однією особливістю випадку №1 є поєднання 
DGS із хворобою Грейвса. Послаблення імун-
ної системи через пов’язану з DGS гіпоплазію 
тимуса може пояснювати не лише схильність 
до інфекцій, а й дефіцит деяких субпопуляцій 
Т-лімфоцитів, який давно пов’язують із розвит
ком хвороби Грейвса [17]. Дані японських ав-

Рис. 3. Рівні загального (верхня панель) та іонізованого (нижня 
панель) кальцію сироватки крові у пацієнта А залежно від добової 
дози кальцитріолу.

Fig. 3. Total (top panel) and ionized (low panel) serum calcium levels 
in patient A depending on the daily dose of calcitriol.

За майже 5 останніх років спостереження 
в пацієнта не було жодного приступу з втра-
тою свідомості чи судомами. Пошуки причини 
НХГПТ у пацієнта поки що не завершені: ознак 
автоімунного полігландулярного синдрому 1 ти
пу, що може бути причиною ГПТ та ГК [14] не 
виявлено. Також не виявлено і делеції D22S75 
(регіону Ді Джорджи) методом FISH. Проводи-
ти пошук DGS іншими методами не стали, вра-
ховуючи відсутність інших його ознак, таких як 
кардіопатія та фаціальний дисморфізм. Рентге-
нологічно (МСКТ у 2024 р.) в паренхімі обох ле-
гень виявлені невеликі (до 7 мм) солідні вузлові 
утворення. На цей час продовжується спостере-
ження щодо діагностики можливого саркоїдозу 
легень, який може бути причиною НХГПТ [15].

Обговорення
В обох клінічних випадках у дорослих осіб 

наявний тривалий анамнез симптомів та ознак 
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торів свідчать про те, що PD-1-позитивні CD4+ 
і CD8+ Т-клітини та T-reg клітини могли бути 
пов’язані з автоімунітетом в описаного ними паці-
єнта з DGS, ускладненим хворобою Грейвса [18].

Висновки

1.	 Гіпокальціємія все ще недостатньо своєчасно 
діагностується, що призводить до хибного лі-
кування відсутньої епілепсії.

2.	 Лікування гіпокальціємії, що викликана гіпо-
паратиреозом, потребує застосування актив-
ної форми вітаміну D3.

3.	 Нехірургічний гіпопаратиреоз може бути 
елементом комплексного генетичного син-
дрому Ді Джорджі, що може бути діагносто-
ваний в Україні.

4.	 Збереження частини неврологічних та 
м’язових симптомів після ліквідації гіпокаль-
ціємії в пацієнтів із синдромом Ді Джорджі 
може вказувати на ураження кількох генів та 
потребує ширшого генетичного дослідження.
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Список скорочень

ГК – гіпокальціємія
ГПТ – гіпопаратиреоз
НХГПТ – нехірургічний гіпопаратиреоз
ТТГ – тиреотропний гормон
DGS – синдром Ді Джорджі (DiGeorge syndrome)

Two Cases of Late-Diagnosed Non-Surgical 
Hypoparathyroidism
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Abstract. Hypoparathyroidism is characterized by low parathyroid 
hormone levels, low calcium levels, and high phosphate levels in 
the blood. The most common cause is neck surgery. Non-surgical 
hypoparathyroidism (Ns-HypoPT) can have various causes, includ-
ing genetic ones. The most common genetic cause of Ns-HypoPT 
is the loss of the q11 region (22q11) on chromosome 22, which 
results in hypoplasia of the parathyroid glands. 22q11 syndrome 
is also known as DiGeorge syndrome (DGS). The acronym «CATCH 
22» refers to the five clinical manifestations of DGS: Cardiac defects; 
Abnormal facies – facial dysmorphia; Thymic hypoplasia; Cleft pal-
ate; Hypocalciemia (HC). Diagnosis of DGS can be complicated due 
to the phenotype variation. DGS is suspected in the presence of 
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at least one CATCH22 sign, molecular genetic methods confirm or 
refute the diagnosis. The publication presents two cases of Ns-
HypoPT in adults who were not diagnosed in a timely manner. In 
both cases, HC with a decrease in PTH levels without a surgical his-
tory indicates Ns-HypoPT. Using nucleotide sequence analysis and 
deletion/duplication testing of a panel of 2,211 genes in case №1, 
pathogenic variants were identified in three genes: TBX1 (associated 
with autosomal dominant DGS); LZTR1 (associated with autosomal 
dominant schwannomatosis and autosomal dominant and autoso-
mal recessive Noonan syndrome); CLCN1 (associated with autoso-
mal dominant and recessive congenital myotonia). Case 1 is char-
acterized by the combination of DGS and Graves’ disease. Despite 
the different etiology of Ns-HypoPT (in case 1 it is a component of 
DGS, and in case 2 the etiology has not yet been established), in 
both cases HC was detected late and was treated ineffectively for a 
long time. The use of calcitriol [1,25 (OH)2 D3], the active form of vi-
tamin D3, at a dosage of 1.25 μg/day (case 1) and 1.75 μg/day (case 
2) increased calcium levels and reduced HC symptoms.
Keywords: non-surgical hypoparathyroidism, CATCH 22, 22q11.2 
deletion syndrome, TBX1-related DiGeorge syndrome, LZTR1-re-
lated schwannomatosis, CLCN1-related myotonia, Graves’ disease; 
Chornobyl.
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