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впливати на активність STING1 і, відповідно, на клініч-
ний фенотип. Однак результати цього аналізу не вияви-
ли жодних значущих змін, які б могли пояснити варіа-
бельність клінічних проявів [14]. Оскільки існує слабка 
кореляція між генотипом і клінічним фенотипом, мало-
вивчені внутрішні або зовнішні фактори, ймовірно, 
модифікують результат захворювання.

Необхідно зазначити, що лікування різних хво-
роб, що проявляються інтерстиціальним ураженням 
легень може бути різним. На сьогодні основна тера-
певтична стратегія при ДІЗЛ базується на концепції, 
що контроль запального процесу може сповільнити 
або запобігти прогресуванню фіброзу. 
Глюкокортикостероїди залишаються препаратами 
першої лінії, які застосовуються як перорально, так і 
внутрішньовенно. При станах, що виявляють резис-
тентність до стероїдної терапії, до лікування можуть 
додаватися інші протизапальні засоби, зокрема гід-
роксихлорохін та азитроміцин. Якщо ж терапія сте-
роїдами та гідроксихлорохіном не дає ефекту, роз-
глядається застосування імуносупресивних або 
цитотоксичних препаратів, таких як азатіоприн, 
циклофосфамід, циклоспорин або метотрексат. Ці 
засоби є найбільш доцільними у випадках аутоімун-
них уражень легень. У тяжких випадках, коли меди-
каментозна терапія не забезпечує необхідного 
результату, трансплантація легень може стати єди-
ним ефективним методом лікування [3, 22].

У перспективі генна терапія може стати ефек-
тивним підходом до лікування моногенних захворю-
вань легень. Паралельно досліджується потенціал 

мезенхімальних стовбурових клітин, які здатні спри-
яти регенерації уражених тканин та зменшувати 
запальні процеси. Обидва напрямки становлять пер-
спективні стратегії, що можуть суттєво змінити під-
хід до терапії рідкісних легеневих патологій у май-
бутньому [3].

Саме тому більш рання диференційна діагности-
ка цих хвороб матиме безумовний позитивний вплив 
на подальший перебіг захворювання та сприятиме 
зменшенню інвалідизації та покращанню якості 
життя хворих з ДІЗЛ. 

Висновки
1. Діагностика ДІЗЛ часто утруднена через їхню 

рідкісність, неспецифічні клінічні прояви та непа-
тогномонічність змін з боку легень при проведенні 
інструментальних досліджень.

2. У багатьох випадках стандартні методи обсте-
ження не дають змоги встановити точний діагноз, 
що призводить до високого відсотка недіагностова-
них пацієнтів (близько 6–12 %). 

3. Важливу роль у підтвердженні ряду ДІЗЛ віді-
грає генетичне тестування, оскільки значна частина 
цих захворювань є генетично-обумовленими. Проте 
його доступність залишається обмеженою, що 
ускладнює своєчасну діагностику та вибір оптималь-
ної тактики лікування.

4. Впровадження генетичного тестування в клі-
нічну практику може значно покращити виявлення 
ДІЗЛ та підвищити якість медичної допомоги дітям 
із цією патологією.
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Abstract. The article presents the clinical case of a 12-year-old boy diagnosed with STING-associated vasculopathy with onset in 
children (SAVI), characterized by severe, predominantly interstitial lung damage. Diagnosing the condition was challenging due 
to nonspecific symptoms, variable clinical presentations, and the absence of typical findings on standard diagnostic imaging. The 
final diagnosis was established through genetic testing, which allowed for the adjustment of therapy in accordance with current 
recommendations. An important aspect in the differential diagnosis of paediatric interstitial lung diseases is the need to identify 
monogenic forms, as they can be hereditary and require a specific approach to diagnosis and treatment. Therefore, incorporating 
molecular genetic methods into routine clinical practice is crucial for timely diagnosis and the selection of appropriate treatment 
strategy.
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