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Неспецифічний виразковий коліт (НВК) є хронічним системним захворюванням кишкового тракту невідомої етіології. Ця патологія харак-
теризується рецидивним перебігом і може призводити до різних ускладнень, одним з яких є анемія, унаслідок дефіциту заліза (Fe), віта-
мінів B12, В9 або автоімунного гемолізу. β-таласемія – це спадкове захворювання, яке призводить до порушення синтезу β-ланцюгів гемо-
глобіну (Гб), спричинене змінами в структурі гена β-глобіну (HBB), розташованого на 11-й хромосомі, що викликає анемію різного 
ступеня тяжкості. Комбінація двох захворювань, НВК і β-таласемії, може ускладнювати діагностування та лікування. Взаємодіючи, симп-
томи можуть підсилювати один одного. Анемія, характерна для β-таласемії, може поглиблюватися внаслідок хронічної крововтрати або 
порушеного кишкового всмоктування, пов’язаного з НВК. Одночасний розвиток НВК і гемоглобінопатій трапляється зрідка. Описують 
поодинокі випадки НВК із серпоподібноклітинною анемією, тоді як поєднання β-таласемії та НВК у літературі не задокументовано.
Мета – описати клінічний випадок рідкісного поєднання НВК та β-таласемії у 12-річної дівчинки, підтверджених генетично.
Клінічний випадок. Уперше описано унікальне поєднання НВК, асоційованого із NOD2-мутацією, із позакишковими проявами та β-таласемії, 
спричиненої патогенним варіантом (c.315+1G>A) (rs33945777), гена HBB (NM_000518.5), у 12-річної дівчинки. Дитину турбували блювання, діарея, 
іноді з домішками крові, тенезми, запаморочення, періодичний біль голови, втрата маси тіла. Клінічно констатовано гепатоспленомегалію. 
Виявлено гіпохромну мікроцитарну анемію, яку інтерпретовано початково як залізодефіцитну. НВК діагностовано за допомогою клінічної 
презентації, колоноскопії, візуалізаційних, лабораторних методів, а саме: підвищення антитіл IgG протеїнази 3, генетичного та патологогісто-
логічного досліджень. β-таласемію верифіковано за допомогою секвенування наступного покоління (NGS) та електрофорезу Гб.
Висновки. Захворювання 12-річної дівчинки на НВК та β-таласемію водночас є рідкісним і складним клінічним випадком. Кожен із цих пато-
логічних станів потребує особливого мультидисциплінарного підходу до лікування з огляду на специфіку перебігу хвороб.
Дослідження виконано за принципами Гельсінської декларації. На проведення досліджень отримано інформовану згоду батьків дитини.
Автори заявляють про відсутність конфлікту інтересів.
Ключові слова: неспецифічний виразковий коліт, β-таласемія, анемія, мутації генів НВВ (c.315+1G>A) та NOD2, IVS-II-1 (G>A), діти.
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Ulcerative colitis (UC) is a chronic inflammatory disease of the intestinal tract with an unknown etiology, characterized by a recurrent course and 
complications such as anaemia due to iron deficiency, vitamin B12 or B9 deficiencies, or autoimmune haemolysis. β-thalassaemia, an inherited disorder 
caused by changes in the structure of the β-globin gene (HBB) on chromosome 11, leads to impaired β-chain synthesis in haemoglobin and anaemia 
of varying severity. The coexistence of these conditions complicates diagnosis and treatment, as symptoms may interact or exacerbate each other. 
Anaemia in β-thalassaemia can worsen due to chronic blood loss or impaired absorption associated with UC. While UC has occasionally been re-
ported with sickle cell anaemia, its coexistence with β-thalassaemia remains undocumented in the literature.
Aim – to describe a clinical case of a rare combination of UC and β-thalassaemia in a 12-year-old girl.
Clinical case. We report a unique case of UC associated with the NOD2-mutation with extraintestinal manifestations and β-thalassaemia in a 12-year-
old girl, caused by a pathogenic heterozygous HBВ mutation (c.315+1G>A) (rs33945777). The patient presented with vomiting, diarrhoea with occa-
sional blood, tenesmus, headaches, weight loss, and hepatosplenomegaly. Hypochromic microcytic anaemia was initially misinterpreted as iron 
deficiency. UC was diagnosed through clinical signs, colonoscopy, imaging, elevated IgG proteinase 3 antibodies, histopathological findings. 
β-thalassaemia was confirmed by Next Generation Sequencing (NGS) and Hb-electrophoresis.
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Вступ

Неспецифічний виразковий коліт 
(НВК) – це хронічне запальне захво-
рювання кишечника, спричинене чис-

ленними факторами. Його етіологія та патогенез 
ще не повністю вивчені [62,64]. Захворювання 
має різний діапазон проявів – від легких форм до 
рефрактерного перебігу, що іноді потребує про-
ведення колектомії. У 10–15% пацієнтів спосте-
рігають його агресивний характер. У 70–80% осіб 
кумулятивний ризик рецидиву виникає через 
10 років. Загальна частота поширення захворю-
вання на проксимальні відділи кишечника стано-
вить від 12% до 30% протягом усього перебігу 
хвороби [66,69]. Одним із найпоширеніших поза-
кишкових ускладнень хронічних запальних за-
хворювань кишечника, у т.ч. НВК, є анемія, яку 
діагностують у 75% пацієнтів [68,70,71]. У біль-
шості осіб анемія, пов’язана з НВК, є залізодефі-
цитною (ЗДА). Іншими, менш поширеними ти-
пами анемії, пов’язаної з НВК, є, серед іншого, 
дефіцит вітаміну B12 і фолієвої кислоти, токсич-
на дія медикаментів та автоімунний гемоліз 
[50,54]. ЗДА є наслідком крововтрати та пору-
шення всмоктування Fe. Гіпохромія (зменшений 
вміст гемоглобіну (Гб) в еритроцитах (Ер) і мі-
кроцитоз (малі розміри еритроцитів) є типовими 
лабораторними ознаками, які можуть спостеріга-
тися не лише при ЗДА, а також і при таласемії. 
Для ЗДА характерний знижений рівень Fe у си-
роватці крові та концентрації феритину, підви-
щений рівень трансферину. Водночас при таласе-
мії зазвичай не спостерігають таких різких змін 
у рівні Fe [20], але можливі інші специфічні озна-
ки, такі як аномальні форми гемоглобіну, зміни 
електрофорезу гемоглобіну, підвищений рівень 
Fe [1,7,13,44]. Тому для встановлення точного 
діагностування часто слід враховувати не лише 
результати загального аналізу крові (ЗАК), але 
й додаткові тести, такі як аналіз електрофорезу 
гемоглобіну, дослідження обміну Fe і виконання 
молекулярно-генетичних досліджень. У стратегії 
лікування хворих на НВК з анемією, а особливо 
рефрактерною до терапії, важливо розрізняти різ-
ні типи анемії, щоб визначитися з відповідним 

способом лікування. Після ретельного аналізу 
наукових баз даних і медичних джерел не вдалося 
знайти задокументованих випадків одночасного 
перебігу НВК та таласемії (як α-, так і β-форми). 
Відомі лише поодинокі випадки поєднання НВК 
із гемоглобінопатіями, зокрема, серпоподібноклі-
тинною анемією [3]. Це вказує на вкрай рідкісне 
поєднання таких нозологічних одиниць або недо-
статнє вивчення цієї проблеми. Детальний аналіз 
клінічного випадку, описаного нами, наведений 
у науковій літературі вперше. Ця інформація 
є актуальною, оскільки сприятиме ліпшому діа-
гностуванню та лікуванню таких пацієнтів. До-
слідження комбінації НВК із різними формами 
анемії, зумовленими гемоглобінопатіями, зокре-
ма β-таласемією, може допомогти зрозуміти мож-
ливі механізми їхньої взаємодії та допомогти 
у формулюванні нових наукових гіпотез.

Мета дослідження – описати клінічний випа-
док рідкісного поєднання НВК та β-таласемії 
у 12-річної дівчинки, підтверджених генетично.

Клінічний випадок
Дитина народжена від ІІ вагітності, ІІ пологів, 

народилася з масою тіла 3750 г, зростом 54 см, 
вакцинована за календарем профілактичних 
 щеплень, годування грудним молоком – до 1 мі-
сяця. У віці 6 років оперативне втручання – ви-
далення слізної залози з приводу пухлиноподіб-
ного утвору (гістологічний висновок: хронічне 
продуктивне запалення із вогнищами фіброзу 
і наявність міцелію грибів типу Candida). Сімей-
ний анамнез: у матері та бабусі – хронічна ане-
мія. Упродовж життя дитині виконували неодно-
разово ЗАК, у результатах яких були ознаки 
хронічної анемії.

Перші симптоми хвороби почалися в травні 
2023 року з блювання та діареї до 5–6 разів на 
добу, іноді з домішками крові. Пацієнтка зверну-
лася в липні 2023 року до гастроентеролога од-
нієї з медичних дитячих установ м. Львова зі 
скаргами на зниження Гб – 78 г/л, Ер – 
3,54×1012/л, діарею – до 7 разів на добу, тенезми, 
запаморочення, періодичний біль голови, через 
який пробуджувалася вночі, втрату маси тіла 
1,5 кг упродовж 2 місяців.

Conclusions. The coexistence of UC and β-thalassaemia in a 12-year-old girl represents a rare and complex case. Each of these pathological condi-
tions requires a special multidisciplinary approach to treatment, taking into account the specifics of the disease.
The research was carried out in accordance with the principles of the Helsinki Declaration. The informed consent of the patient was obtained for 
conducting the studies.
No conflict of interests was declared by the authors.
Keywords: ulcerative colitis, β-thalassaemia, anaemia, НВВ (c.315+1G>A) and NOD2 gene mutations, IVS-II-1 (G>A), сhildren.
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У ЗАК виявили гіпохромну анемію (Ер – 
3,95×1012/л, Гб – 90,0 г/л), яку інтерпретували як 
ЗДА, призначили препаpат Fe внутрішньо. До-
слідження IgA загального та IgA до тканинної 
трансглютамінази показало нормальні результа-
ти, підвищення кальпротектину в калі становило 
>250 мкг/л. Симптоматичне лікування в амбула-
торних умовах було не ефективним.

Подальше обстеження та лікування проводили 
в Західноукраїнському спеціалізованому центрі 
м. Львова у серпні – вересні 2023 року. 
Об’єктивно: шкіра і видимі слизові оболонки блі-
до-рожеві, чисті; печінка 4,0 см і селезінка + 
4,0 см виступають із-під краю реберної дуги; гі-
перперистальтика кишечника; периферичні лім-
фатичні вузли (л/в) не збільшені; вогнищеві змі-
ни центральної нервової системи не виявлені. 
Синдром «сухого ока» зліва після видалення 
слізної залози. Консультована офтальмологом: 
очне дно в нормі, патології судин не виявлено, 
дано рекомендації; неврологом: патології не ви-
явлено, рекомендовано виконати електроенцефа-
лографію, ехоенцефалографію, магнітно-резо-
нансну томографію голови, за результатами яких 
патології не виявлено.

Кал на кишкові інфекції досліджено методом 
полімеразно-ланцюгових реакцій (ПЛР): ДНК 
Аdenovirus F, Astrovirus, Сampylobacter spp, енте-
роінвазивні Е.Coli, Norovirus 2 генотип, Salmonella 
spp, Shigella spp, РНК, Rotavirus A – негативні; 
у посіві калу патогенної флори не виявлено; 
H.pylori Ag у фекаліях неодноразово позитивний.

Встановлено гіпохромну мікроцитарну анемію 
(Гб – 92–97 г/л), Ер – (5,14–5,13)×1012/л, МСН 
(Mean Corpuscular Hemoglobin) – 18,9 pg (норма 
(н) – 27–35 pg). MCV (ширина розподілу 
еритроцитів за об’ємом, Mean Corpuscular 
Volume) – 59,1 fl (н – 80,0–100,0 fl), не зважаючи 
на феротерапію, підвищення швидкості осідання 
еритроцитів (ШОЕ) – 23–36 мм/год, лейкоцити 
(Ле) – (8,09–2,86)×109/л, тромбоцити (Тр) – 
(414,0–624,0)×109/л, лейкоцитарна формула: ме-
тамієлоцити (мтмц) – 0%, паличкоядерні нейтро-
філи (п) – 9%, сегментоядерні (с) – 57%, 
еозинофільні (е) – 5%, базофільні (б) – 0%, лім-
фоцити (л) – 19%, моноцити (м) – 10%; коагуло-
грама, IgA, IgM, IgG, IgE – у межах норми; за-
гальний білок – 87,6 г/л, гіпербілірубінемія: 
загальний білірубін (ЗБіл) – 31,2 мкмоль/л (н – 
3,4–21,0 мкмоль/л), прямий – 15,5 мкмоль/л (н – 
0,0–5,0 мкмоль/л), цитоліз (аланінамінотрасфе-

раза – 55,0–239,0 МО/л (н – 0–45,0 МО/л), 
аспартатамінотрасфераза – 77,0–583,0 МО/л 
(н – 0–40,0 МО/л)), сироваткове Fe – 
14,1 мкмоль/л (н – 7,2–17,9 мкмоль/л), фери-
тин – 88,64 нг/мл (н – 7,0–140,0 нг/мл), вітамін 
(віт) В9 – 3,3 нг/мл (н – 3,1–20,5 нг/мл), віт В12 – 
638,0 пг/мл, підвищення С-реактивного протеїну 
(СРП) – 31,29–18,95 мг/л (н – 0–10,0 мг/л).

Виявлено підвищений титр антинуклеарних 
антитіл (ANA) – 1:1000 (н – <1:100); антитіла 
класу IgG до протеїнази-3 (PR3) – 35,74 Од/мл 
(н – <20,0 Од/мл), що свідчить про позитивний 
результат; антитіла IgG до мієлопероксидази 
(MPO) – <2 Од/мл (н – <20,0 Од/мл); антитіла 
до гладкої мускулатури (SMA) – титр 1:100 (на 
межі н – <1:100); рівень церулоплазміну – 
0,26 г/л (у межах референтних значень – 0,16–
0,45 г/л); антитіла IgG до цитозольного антигена 
печінки типу 1 (LC-1) – 0,04 R (н – <1), негатив-
ний результат; антитіла IgG до розчинного 
печінково-підшлункового антигена (SLA/LP) – 
0,06 R (н – <1), негативний результат; значне 
підвищення рівня кальпротектину у калі 
>250,0 мкг/л (н – 0–50,0 мкг/л); Saccharomyces 
cerevisiae, антитіла IgA – 0,35 Од/мл (н – 
<1,0 Од/мл). Тести на вірусні хвороби методами 
імуноферментного аналізу та ПЛР до гепатиту А, 
В, С, Е, цитомагаловірусу, Епштейн–Барр вірусу, 
парвовірусу В19 показали негативний результат. 
У фекаліях проба Грегерса – різко позитивна 
(++++), проба на трансферин та гемоглобін (++).

Результати ультразвукового дослідження 
(УЗД): виявлено ознаки гепатоспленомегалії, се-
лезінка 162×54 мм, у проєкції шийки жовчного 
міхура візуалізувалося гіперехогенне включення 
до 4 мм, без чітких контурів, що дає акустичну 
тінь, а також мезентеріальної лімфаденопатії 
(множинні л/в у проєкції кореня брижі до 22 мм, 
ілеоцекальні л/в – до 19 мм). Петлі тонкого ки-
шечника дилатовані, виповнені густо-рідинним 
вмістом, товщина стінки до 3,4 мм. Еластографія 
печінки: ознак підвищеної щільності паренхіми 
не виявлено. Колоноскопія: гіперплазія 
лімфоїдних фолікулів, гістологічно – виражена 
лімфогістіоплазмоцитарна інфільтрація, 
деформація крипт,  зниження кількості 
келихоподібних клітин зі зниженою секрецією.

Встановлено діагноз: НВК середнього ступеня 
на рівні висхідної ободової кишки з індексом ак-
тивності педіатричного виразкового коліту 
(PUCAI) 40 балів [16]. Автоімунний гепатит?, 
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тип 1. Гіпохромна анемія легкого ступеня, комбі-
нованого ґенезу (аліментарна, постгеморагічна та 
внаслідок порушення кишкового всмоктування). 
Рекомендовано азатіоприн і медрол. Призначен-
ня не виконувалися.

Протягом усього періоду захворювання мати 
пацієнтки неодноразово зверталася до різних 
медичних закладів і фахівців для консультацій 
щодо альтернативних методів лікування. 
Частина призначених схем терапії (медрол, 
азатіоприн) не застосовувалися або відкладалася, 
натомість вживалися інші препарати, зокрема 
буденофальк, салофальк і бісептол, які не 
забезпечили стійкого клінічного ефекту. Попри 
повторні рекомендації фахівців щодо потреби 
імуносупресивної терапії, її розпочали лише 
в березні 2024 року (медрол – 28 мг/добу), з квіт-
ня 2024 року – азатіоприн (поступове зростання 
дози 50 мг → 100 мг → 125 мг/добу), що могло 
спричиняти прогресуванню хвороби, частим 
загостренням і погіршенню показників крові. 
У терапії застосовано також месалазин.

У травні 2024 року відбулося різке зниження 
рівня Гб (72 г/л), погіршення самопочуття, на-
ростання загальної слабкості. Проведено перели-
вання еритроцитарної маси. З часу клінічного 
спостереження для корегування анемії тяжкого 
ступеня двічі проводилося переливання концен-
трату Ер. З приводу гіпохромної мікроцитарної 
анемії, резистентної до тривалої феротерапії різ-
ними препаратами Fe, у червні 2024 року кон-
сультована гематологом. Враховуючи наявність 
гіпохромної мікроцитарної анемії (МСН – 19,0–
19,7 pg (н – 27,0–35,0 pg), MCV – 63,9–65,5 fl (н – 
80,0–100,0 fl), індекс Менцера – 11,5, наявність 
мішенеподібних еритроцитів (рис. 1), нормоцитів 
у крові 3:100 на лейкоцитів, непрямої гіпербілі-
рубінемії, при нормальному і дещо підвищеному 
за норму значенні сироваткового Fe 13,5 – 16,6 – 
19,6 нг/мл (н – 7,2–17,9 нг/мл), незниженому 
феритині – 79,86–126,45 нг/мл (н – 7,0–140,0 нг/
мл), підвищенні лактатдегідрогенази (ЛДГ) – 
521,4–337,3 МО/л (н – <300,0 МО/л), ретикуло-
цитозу (36,0–52,0‰), у поєднанні з негативною 
прямою пробою Кумбса та гепатолієнального 
синдрому запідозрено таласемію.

Повторно визначені рівні вітамінів В12 і В9 – 
у нормі. Проведено молекулярно-генетичне до-
слідження методом NGS (Next-Generation 
Sequencing, секвенування наступного покоління) 
для з’ясування ґенезу анемії, яке виявило гетеро-

зиготний патогенний варіант IVS-II-1 (G>A) 
у гені НВВ (c.315+1G>A) (рис. 2). Електрофорез 
Гб: гемоглобін A (HbA) – 87,2% (н – >96,7%), ге-
моглобін A2 (HbA2) – 6,0% (н – 2,2–3,2%), гемо-
глобін F (HbF) – 6,8% (н – <0,5%), аномальні 
гемоглобіни не виявлено.

Такі клініко-лабораторні дані, зокрема, збіль-
шення розмірів селезінки, калькульозний холе-
цистит, необхідність переливання еритроцитар-
ної маси, що свідчить про періоди тяжчої анемії 
через хронічний гемоліз, узгоджуються з діагно-
зом проміжної (intermedia) форми β-таласемії 

Рис. 1. Морфологія еритроцитів у  дитини, хворої на 
проміжну ß-таласемію, мішенеподібні еритроцити в мазку 
периферичної крові

Рис. 2. Хроматограма візуалізації результату секвенування 
наступного покоління (NGS) варіанта c.315+1G>A в гені HBB, 
за допомогою програмного забезпечення «Ion Torrent Ion 
Reporter» (5.20.4.0.) компанії «Thermo Fisher Scientific»
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[1,9,11,24,35]. Відмінено феротерапію, оскільки 
пацієнти з ß-таласемією мають підвищений ри-
зик накопичення Fe в організмі з подальшими 
негативними наслідками для організму. Хроніч-
ний гемоліз при таласемії спричиняє активний 
еритропоез, унаслідок чого виснажуються запаси 
вітаміну B9. Тому призначено постійно вживати 
фолієву кислоту 5 мг 1 раз на добу.

У липні 2024 році, зважаючи на тяжкий перебіг 
НВК, наявність розріджених випорожнень до 
5–6 разів на добу, а також присутність нічних ви-
порожнень 1–2 рази, періодичний абдомінальний 
біль, резистентність до попередньої терапії (ме-
салазин, медрол, азатіоприн), прийнято рішення 
розпочати терапію адалімумабом (хуміра).

У серпні 2024 року проведено повторну езофа-
гогастродуоденоскопію і колоноскопію і підтвер-
джено хронічний активний ілеоколіт, морфоло-
гічно відповідний НВК (деформація крипт, 
псевдоворсинчастий профіль, нейтрофільна ін-
фільтрація). Квантифероновий тест – негатив-
ний. Виконано молекулярно-генетичне обсте-
ження в лабораторії «INVITAE» (США). 
Ідентифіковано гетерозиготну мутацію c.3019dup 
у гені NOD2 (p.Leu1007Profs*2), що має патоген-
не значення. Також виявлено гетерозиготні пато-
генні варіанти в генах: BEST1 c.422G>A (p.
Arg141His), що асоціюється з аутосомно-домі-
нантними і рецесивними успадкованими захво-
рюваннями сітківки, CARMIL2 c.4135C>T 
(p.Gln1379*) (асоціюється з аутосомно-рецесив-
ним дефіцитом PLTPR) та USH2A c.12094G>A) 
(p.Gly4032Arg) (асоціюється з аутосомно-реце-
сивним синдромом Ушера та ізольованим піг-
ментним ретинітом).

У жовтні 2024 року виявлено позакишкові про-
яви НВК у формі бульозного пемфігоїду (рис. 3). 
Водночас батьки пацієнтки виявили бажання 

отримати додаткову альтернативну думку щодо 
стану дитини для всебічного оцінювання ситуації 
та розгляду можливих варіантів подальшого 
лікування.

Родина пацієнтки в грудні 2024 року звернула-
ся по незалежну консультацію до Клініки педіа-
трії та гастроентерології з підрозділом дитячої 
кардіології м. Жешува (Республіка Польща), де 
проведено комплексне обстеження, у т.ч. ендо-
скопію верхнього і нижнього відділів шлунково-
кишкового тракту (ШКТ). Знайдено ураження 
слизової оболонки тонкого і товстого кишечника 
зі змішаним (++) запальним інфільтратом, пору-
шенням архітектоніки, ерозіями та активним за-
паленням крипт у товстій кишці. Верифіковано 
ознаки панколіту (Mayo 2, за системою Mayo 
Scoring [10]) та підтверджено діагноз НВК, вста-
новлений у нашій клініці.

У січні 2025 року виявлено, що відсутність ба-
жаного терапевтичного ефекту та прогресування 
хвороби із задіянням тонкого кишечника 
пов’язані із самовільним припиненням матір’ю 
пацієнтки введення адалімумабу у вересні 
2024 року та застосування азатіоприну в жовтні 
2024 року. Цей факт пояснює попередні труднощі 
в оцінюванні ефективності лікування. Дитині 
призначено метотрексат, адалімумаб і будено-
фальк, отримавши запевнення матері щодо ви-
конання всіх рекомендацій лікарів. Така терапія 
виявилася ефективною, оскільки контрольна 
ендоскопія в лютому 2025 р. зафіксувала змен-
шення виразково-запальних змін кишечника, 
внормувалися випорожнення та припинилися 
абдомінальний біль, тенезми та шкірні зміни.

Обговорення
Неспецифічний виразковий коліт – автоімун-

не захворювання, що уражує ШКТ, із такими по-

Рис. 3. Позакишкові прояви неспецифічного виразкового коліту, ураження шкіри – бульозний пемфігоїд
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ширеними клінічними проявами, як гемоколіт, 
абдомінальний біль, тенезми, гіпертермія тощо 
[25,66,69]. Гострими ускладненнями НВК мо-
жуть бути кровотеча із ШКТ, перфорація кишеч-
ника, фульмінантний коліт, фібриляція перед-
сердь [23,25,32,66,69]. Для цього захворювання 
характерний широкий спектр позакишкових 
симптомів, які спостерігаються у 6–47% хворих 
і охоплюють шкірні, гепатобіліарні, офтальмоло-
гічні, суглобові, легеневі, ниркові та інші прояви 
[8,12,15,26,29,32,38,55,71]. Позакишкові прояви 
є важливим симптомом для клініцистів, оскільки 
впливає на вибір відповідної тактики лікування 
[71]. НВК асоціюється з розвитком склерозуючо-
го холангіту в 3–5% пацієнтів [19,55]. Деструк-
тивне запалення внутрішньопечінкових і поза-
печінкових жовчних протоків проявляється 
жовтяницею, порушеннями печінкових проб, 
гепатомегалією та типовими змінами в результа-
тах УЗД та еластографії [51]. У деяких осіб спо-
стерігаються ураження підшлункової залози та 
слухового аналізатора, можливі гематологічні 
порушення, зокрема, анемія та імунна тромбоци-
топенія [38].

Інколи складно за клінічним перебігом розріз-
нити НВК і хворобу Крона (ХК), оскільки вони 
мають схожі клінічні прояви та належать до за-
пальних захворювань кишечника (ЗЗК). Проте 
є кілька ключових відмінностей, які можуть до-
помогти розрізнити ці два стани. Попри схожість 
клінічних проявів, НВК і ХК слід розглядати як 
окремі захворювання, між ними необхідно про-
водити диференційну діагностику. Ендоскопіч-
ний огляд надає широкий спектр ознак, що дають 
змогу чітко розрізнити ці захворювання. Під час 
огляду прямої кишки у хворих на ХК виявляють 
зміни лише в 50% осіб, водночас при НВК вони 
трапляються практично у всіх випадках. Для 
НВК характерні дифузні слизові ураження, тоді 
як для ХК – сегментарні. Типовими ознаками 
НВК є втрата чіткості судинного малюнка слизо-
вої оболонки, дифузна кровоточивість, рихлість, 
набряклість, зернистість, а також гіперемія і згла-
джені гаустери. Ці ознаки проявляються рідше 
в пацієнтів із ХК, але слизова може набувати ви-
гляду «бруківки». Щодо виразок, то для НВК 
характерні поверхневі виразки, що не мають чіт-
ких меж, а за тяжкого перебігу можуть досягати 
1 см. Слизова оболонка навколо них зазвичай 
змінена і чітко відмежована від здорової тканини. 
При ХК ерозивно-виразкові зміни глибокі з чіт-

кими межами, часто великих розмірів і різних 
форм: довгасті, лінійні або змієподібні. Навколо 
таких виразок є мінімальні зміни слизової обо-
лонки. ХК також часто супроводжується утво-
ренням стриктур і фістул [21]. Глибина запально-
го процесу є основною відмінністю між ХК 
і НВК. Для ХК характерним є поширення запа-
лення від слизової оболонки до підслизового 
шару, яке може охоплювати глибші шари стінки 
кишки, тоді як при НВК запалення обмежується 
тільки поверхневими шарами, зокрема, слизовою 
оболонкою [66]. Подібні зміни зафіксовані в на-
веденому нами клінічному випадку. Лабораторні 
показники включають підвищення маркерів за-
палення: ШОЕ, СРП і позитивний результат на 
кальпротектин у калі. Потенційним серологічним 
маркером педіатричного НВК є антинейтрофіль-
ні цитоплазматичні антитіла (ANCA) проти 
PR3 – маркера гранулематозу з поліангіїтом [21]. 
В описаному нами випадку колоноскопія під-
твердила хронічний активний ілеоколіт, згодом – 
панколіт, що морфологічно відповідали НВК 
(деформація крипт, псевдоворсинчастий про-
філь, нейтрофільна інфільтрація). Генетичним 
обстеженням у лабораторії «INVITAE» (США) 
виявлено в гетерозиготному стані алель із підви-
щеним ризиком у гені NOD2 c.3019dup (p.
Leu1007Profs*2). Генетичні зміни в гені NOD2 
часто асоціюються з ХК, але їхня наявність не 
є абсолютно специфічною для цієї хвороби. Вони 
також можуть бути виявлені в пацієнтів із НВК, 
що підкреслює складність діагностики і необхід-
ність комплексного підходу до вивчення генетич-
них аспектів цих захворювань. Багато досліджень 
вказують на те, що певні генетичні зміни в гені 
NOD2 можуть підвищувати схильність до обох 
захворювань. Це підтверджено рядом публікацій, 
які звертаються до важливості генетичного скри-
нінгу для розуміння схильності до обох захворю-
вань і їхнього взаємозв’язку [2,14,17,27,63]. У на-
веденої нами хворої є достатньо лабораторних, 
колоноскопічних і гістологічних ознак для під-
твердження діагнозу НВК [41]. НВК може про-
являтися у різних формах – від легких до рефрак-
терних, які інколи потребують колектомії 
[41,66,69]. У 10–15% випадків відзначають агре-
сивний перебіг захворювання, тоді як у 70–80% 
пацієнтів кумулятивний ризик рецидиву через 
10 років залишається значним. Ураження прокси-
мальних відділів кишечника впродовж усього 
перебігу хвороби спостерігають у 12–30% пацієн-
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тів. Сукупний ризик колектомії через 5 і 10 років 
становить 10–15% [66]. Лікування НВК потребує 
індивідуального підходу залежно від тяжкості, 
локалізації та наявності ускладнень. Застосуван-
ня сучасних терапевтичних стратегій, зокрема, 
біологічних препаратів і новітніх таргетних засо-
бів, значно поліпшує прогноз і якість життя паці-
єнтів. Терапія передбачає застосування аміноса-
ліцилатів (мсалазин, месакол, салофальк, 
пентаса) – пероральні та ректальні форми (супо-
зиторії, клізми). Кортикостероїди застосовують 
при середньотяжких і тяжких формах НВК, коли 
аміносаліцилати не дають ефекту: преднізолон, 
метилпреднізолон (перорально або внутрішньо-
венно) – при загостренні, будесонід (ентокорт, 
буденофальк) – місцево діючий стероїд із мен-
шою системною дією. Кортикостероїди не при-
значають для підтримання ремісії через значні 
побічні ефекти. Імуносупресивну терапію засто-
совують при частих загостреннях або стійкості до 
стандартного лікування. Це азатіоприн, 6-мер-
каптопурин – для довготривалого підтримання 
ремісії, метотрексат – у разі неефективності або 
непереносимості тіопуринів. За наявності тяжко-
го або рефрактерного НВК рекомендують біоло-
гічну терапію: інгібітори ФНП-α (фактор некро-
зу пухлин альфа, TNF-α – Tumor Necrosis Factor 
Alpha), інфліксимаб (ремікейд), адалімумаб (ху-
міра), голімумаб (сімпоні), антагоністи інтегри-
нів: ведолізумаб (ентивіо, інгібітори JAK-кіназ: 
тофацитиніб (Xeljanz), – для пацієнтів, лікування 
яких є резистентним до інших методів 
[16,49,53,60]. До новітніх методів лікування на-
лежать упадацитиніб (інгібітор JAK-кіназ, ефек-
тивний за тяжкого НВК) і рисанкизумаб (інгібі-
т о р  I L - 2 3 )  [ 1 8 ] .  З а  н е е ф е к т и в н о с т і 
медикаментозної терапії, розвитку тяжких 
ускладнень (перфорація, токсичний мегаколон, 
дисплазія або рак товстої кишки), у разі неконтр-
ольованої кровотечі проводиться хірургічне ліку-
вання. До оперативних методик лікування НВК 
належать: проктоколектомія з ілеоанальним ре-
зервуаром (J- або S-подібний ілеальний резерву-
ар) – зі збереженням анального отвору та прокто-
колектомія з ілеостомою – повне видалення 
товстої кишки і формування стоми. У наведеної 
пацієнтки прогресування хвороби з ураженням 
шкіри (бульозний пемфігоїд) (рис. 3), розвитком 
панколіту, ймовірно, зумовлене несистематичним 
застосуванням ліків і самовільним припиненням 
їхнього введення матір’ю, що також пояснює по-

передні труднощі в оцінюванні ефективності лі-
кування. Останній черговий курс комбінованої 
терапії метотрексатом, адалімумабом і будено-
фальком виявився результативним: на час напи-
сання публікації комбінована контрольна ендо-
скопія показала зменшення виразково-запальних 
змін у кишечнику, нормалізацію випорожнень, 
відсутність абдомінального болю та тенезмів, від-
сутність змін на шкірі. Однак для остаточного 
оцінювання ефективності призначеного лікуван-
ня потрібно більше часу для спостереження та 
моніторингу результатів.

Анемія в дітей при НВК є поширеним усклад-
ненням, яке фіксують приблизно у трьох із чоти-
рьох хворих. Це може значно впливати на загаль-
ний стан дитини, спричиняючи слабкість, втому 
і затримку розвитку. Вона часто є наслідком хро-
нічної кровотечі, дефіциту Fe, порушення всмок-
тування поживних речовин і впливу запальних 
процесів [50,54]. Встановлено, що захворюваність 
на автоімунну гемолітичну анемію (АІГА) при 
НВК дещо перевищує показники, зафіксовані 
в загальній популяції [70]. У більшості пацієнтів 
із панколітом при НВК діагностують AIГA [68]. 
Для корегування анемії важливо своєчасно і пра-
вильно діагностувати її причини та забезпечити 
відповідне лікування, зокрема, замісну терапію 
препаратами Fe, корегування харчування, конт-
роль основного захворювання тощо. Вивчення 
усіх ключових аспектів дало змогу комплексно 
оцінити стан пацієнтки. У наведеному клінічно-
му випадку діагностовану гіпохромну мікроци-
тарну анемію початково розцінили як ЗДА ком-
бінованого генезу, у т.ч. постгеморагічного 
характеру, оскільки були явні прожилки крові 
в калі та різко позитивні у фекаліях проби Грегер-
са, проба на трансферин і гемоглобін. Однак при-
значення різних препаратів Fe не дало очікувано-
го терапевтичного ефекту. Показники червоної 
крові не змінювалися, а поглиблення анемії при-
звело до потреби субституційного гемотрансфу-
зійного підтримання. Водночас у пацієнтки ви-
явлено гіпербілірубінемію та гепатолієнальний 
синдром, що спочатку були класифіковані як по-
закишкові прояви НВК. Гепатолієнальний син-
дром досліджено шляхом лабораторного оціню-
вання функції печінки, скринінгу системних 
захворювань сполучної тканини, вірусологічних 
тестів, УЗД органів черевної порожнини, еласто-
графії. Для оцінювання причин гіпербілірубіне-
мії проведено пробу Кумбса, а також визначено 
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рівень ЛДГ і ретикулоцитів. Результати цих до-
сліджень свідчили про наявність гемолізу, автоі-
мунний характер якого виключено негативним 
прямим тестом Кумбса. Проте через неоднознач-
ний перебіг анемії проведено додаткові діагнос-
тичні дослідження. З огляду на наявність гіпох-
ромної мікроцитарної анемії виконано аналіз 
рівня Fe, феритину, насичення трансферину 
і електрофорез гемоглобіну. Оцінено морфологію 
Ер і виявлено мішенеподібні та ядровмісні Ер 
у мазку периферичної крові (рис. 1). Важливим 
диференціально-діагностичним тестом між ЗДА 
і таласемією є визначення індексу Менцера, який 
розраховують за формулою (MCV/кількість Ер), 
що в наведеному клінічному випадку становив 
11,5. Доведено, якщо індекс Менцера менший за 
13, це, ймовірно, вказує на таласемію [7]. Ці об-
стеження засвідчили характерні для гемоглобіно-
патії порушення. Проведено молекулярно-гене-
тичне тестування методом секвенування 
наступного покоління (NGS) на платформі «Ion 
GeneStudio S5» (Ion Torrent™ by Thermo Fisher 
Scientific) у відділі онкогенетичних досліджень 
лабораторії медичної генетики Національної ди-
тячої спеціалізованої лікарні «ОХМАТДИТ», яке 
виявило відомий патогений варіант у гетерози-
готному стані  в  гені  β -глобіну (HBB) 
(NM_000518.5) c.315+1G>A (р.?) (rs33945777), 
характерний для β-таласемії (рис. 2). Цей варіант 
також відомий як IVS-II-1 (G>A) [9,24,35,46,47].
β-таласемія – це група спадкових захворювань, 

що виникають через порушення синтезу 
β-глобінових ланцюгів. У гомозиготній формі 
(великій таласемії) вона викликає тяжку анемію, 
яка потребує регулярних переливань крові [1,4]. 
У гетерозиготній формі захворювання проявля-
ється легкою або помірною гіпохромною мікро-
цитарною анемією. Патологія зумовлена генетич-
ними змінами в одному або обох алелях гена 
β-глобіну, що порушує вироблення β-глобінового 
білкового компонента Гб і спричиняє розвиток 
анемії. Проміжний фенотип із періодичним пере-
ливанням або без нього також може виникати 
в пацієнтів, які успадкували генетичні зміни з по-
мірним впливом на β-глобін або за наявності мо-
дуляторів. У гетерозиготному стані (як у наведе-
ному нами випадку) синтез β-глобіну знижений, 
але частково збережений за рахунок нормальної 
копії гена. β-таласемія успадковується за ауто-
сомно-рецесивним типом, і уражує як чоловіків, 
так і жінок [1,13,26]. Завдяки міграції людей за-

хворювання реєструється в різних частинах світу. 
За даними літератури, щороку на планеті наро-
джується близько 100 000 дітей із тяжкими фор-
мами таласемії [4,42]. Таласемічні синдроми мо-
жуть виявлятися в різних етнічних групах, у т.ч. 
в Україні [20], проте найчастіше вони трапляють-
ся серед людей, які походять із Середземномор-
ського регіону, Африки, Близького Сходу, Пів-
денної та Південно-Східної Азії, Південного 
Китаю і Тихоокеанських островів [42]. В Європі 
найвищі рівні захворювання зафіксовані в Греції, 
прибережних районах Туреччини, південній Іс-
панії та південній частині Італії [42,56]. В Азер-
байджані гетерозиготна β-таласемія трапляється 
в 4–8,6% населення [5]. Мальдіви мають найви-
щий рівень носіїв таласемії у світі (16–18% на-
селення) [26]. Мішенеподібні Ер є типовою озна-
кою таласемії (термін вказує на те, що форма Ер 
нагадує мішень, зважаючи на зовнішню поді-
бність). Мішенеподібні Ер, або кодоцити – це 
клітини з бляклою тонкою зовнішньою частиною 
і потовщенням у центрі. Клітини-мішені можуть 
з’являтися в периферичній крові за межами кіст-
кового мозку, якщо обсяг Ер перевищує вміст Гб 
у них [59]. Водночас подібні зміни морфології Ер 
можуть спостерігатися при інших патологіях, та-
ких як хвороба гемоглобіну С, стан після спле-
нектомії або обструктивна жовтяниця [39,59] та 
еритропоетична протопорфірія [22]. У наведено-
му нами клінічному випадку при гіпохромній 
мікроцитарній анемії, резистентній до застосу-
вання препаратів Fe, із виявленням мішенеподіб-
них Ер найперше виключали таласемію. За ре-
зультатами дослідження електрофорезу Гб 
і молекулярно-генетичних досліджень у дівчинки 
верифіковано β-таласемію. У пацієнтки виявлено 
підвищення HbA2 і HbF на тлі зниження HbA 
(HbA – 87,2%, HbA2 – 6,0%, HbF – 6,8%). Такі 
зміни пов’язують із β-таласемією проміжною, 
хоча рівень HbF може наближатися до показни-
ків, характерних і для мінорної форми. Сукуп-
ність генетичних, лабораторних і клінічних даних 
у наведеному клінічному випадку вказують на 
проміжну форму β-таласемії. А саме: 1) патоген-
ний варіант у гені HBB (c.315+1G>A) [53]; 2) під-
вищені рівні HbA2 (6,0%) і HbF (6,8%) свідчать 
про компенсаторне збільшення синтезу δ- та 
γ-ланцюгів через дефіцит β-ланцюгів; 3) збіль-
шення селезінки є характерним проявом 
β-таласемії проміжної форми, зумовленим поси-
леним гемолізом, компенсаторним еритропоезом 
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та секвестрацією клітин крові, що спричиняє роз-
виток анемії; 4) потреба в переливанні еритроци-
тарної маси свідчить про періоди важчої анемії, 
що підтверджує проміжний характер захворю-
вання [1,13]. Отже, проведений комплекс діагнос-
тичних заходів дозволив отримати детальну кар-
тину анемічного стану в дівчинки та уточнити 
діагноз, що мало вирішальне значення для по-
дальшого лікування.

Для таласемії характерні тяжкі клінічні усклад-
нення, які виникають внаслідок неефективного 
еритропоезу, хронічної анемії та перевантаження 
Fe [1,4,40,44]. Перевантаження залізом призводить 
до відкладення Fe в органах (серце, печінка, зало-
зи); спленомегалії, яка призводить до гіперспленіз-
му; ендокринопатії як наслідок гіпогонадизм, цу-
кровий діабет [10,40,56]. Серцеві ускладнення при 
таласемії можуть спричинити смерть пацієнтів 
[40,61]. Накопичення надлишків Fe в печінці при-
зводить до підвищеного ризику розвитку фіброзу 
та гепатоцелюлярної карциноми (ГЦР). Гемотранс-
фузійна терапія також є фактором ризику для роз-
витку ГЦК у пацієнтів через хронічні вірусні ін-
фекції, зокрема HCV або HBV. Сучасні варіанти 
лікування ГЦК у пацієнтів із таласемією включа-
ють плани скринінгу та профілактики на додаток 
до стратегій лікування, спрямованих на фактори 
ризику ГЦК [40]. Через хронічну анемію при тала-
семії відзначається значна гіпертрофія еритроїдно-
го паростка, як у медулярних, так і в екстрамеду-
лярних ділянках. Це призводить до деформацій 
черепа та обличчя [4,30]. Еритропоетична тканина 
утворюється переважно в селезінці, печінці, лімфа-
тичних вузлах, а також може уражувати зв’язки, 
нирки, надниркові залози, плевру, заочеревинну 
клітковину, шкіру, а також периферичні й черепні 
нерви та спинномозковий канал [4,44,61]. До по-
ганого росту дітей, хворих на таласемії, призводять 
хронічна анемія та спленомегалія (т.зв. спленоген-
ний інфантилізм). Через посилення резорбції або 
зменшення утворення кісткової тканини зазвичай 
виникає остеопороз. Остеопенія та остеопороз роз-
виваються в понад половини пацієнтів віком від 
12 років, яким діагностовано велику таласемію 
[30]. У хворих на велику та проміжну β-таласемію, 
особливо після спленектомії, підвищується ризик 
тромбоемболічних подій [4,45]. У них також мож-
ливі порушення функції нирок, викликані перена-
вантаженням Fe [65].

Лікування таласемії передбачає кілька пер-
спективних підходів: генну терапію для корегу-

вання співвідношення α/β-глобінів і редагування 
генетичних мутацій, застосування препаратів, що 
індукують фетальний гемоглобін, таких як гідро-
ксисечовина, а також агенти дозрівання еритро-
поезу (сотатерцепт, Luspatercept). Серед інших 
методів – активатори піруваткінази (AG-348), 
інгібітори янус-кінази 2 (pуксолітиніб), інгібіто-
ри гліцинового транспортера 1 (бітопертин), те-
рапія для контролю дисрегуляції заліза через 
мінігепсидини, інгібітори трансмембранної про-
теази серину 6 для збільшення синтезу гепсиди-
ну, а також інгібітори феропортину (VIT-2763). 
Ці методи сприяють поліпшенню еритропоезу, 
зниженню анемії, гемолізу та контролю рівня за-
ліза в організмі [1,31,34,36,40,43,49,61,64].

Неспецифічний виразковий коліт має низку 
системних проявів, серед яких чільне місце на-
лежить ураженню печінки, нирок і порушенню 
фізичного розвитку. Одним із найсерйозніших 
гепатобіліарних ускладнень є первинний склеро-
зуючий холангіт (ПСХ), що діагностують у 3–5% 
пацієнтів із НВК [19,52]. Це хронічне деструк-
тивне запалення жовчовивідних протоків, яке 
проявляється жовтяницею, підвищенням рівня 
печінкових ферментів, гепатомегалією і потребує 
підтвердження методами візуалізації, як УЗД та 
ендоскопічна ретроградна холангіопанкреатогра-
фія. Основним фармакологічним засобом терапії 
при ПХС є урсодезоксихолева кислота, однак 
у тяжких випадках єдиним варіантом лікування 
залишається трансплантація печінки [19,52]. 
ПСХ розглядають як передраковий стан, що під-
вищує ризик розвитку холангіокарциноми та ко-
лоректального раку, тому пацієнти цієї групи по-
требують ретельного спостереження [72]. Окрім 
ПСХ, у 4% хворих на НВК може розвиватися 
асоційований гепатит, який клінічно проявляєть-
ся пальмарною еритемою, телеангіектазіями, ка-
піляритом, жовтяницею, змінами кольору сечі та 
калу, а також збільшенням і ущільненням печін-
ки. Біохімічно він характеризується синдромом 
цитолізу легкого або середньотяжкого ступеня. 
Затримка фізичного (у 25% випадків) і статевого 
розвитку (18%) є важливим ускладненням НВК, 
що виникає через синдроми мальдигестії та ма-
льабсорбції, а також унаслідок впливу медіаторів 
запалення на зони росту [48]. Ураження нирок 
при запальних захворюваннях кишечника коли-
вається від гломерулонефриту, нефролітіазу, ту-
булоінтерстиціального нефриту, нефротичного 
синдрому до амілоїдозу [32].
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Варто відзначити, що НВК і таласемія мають 
низку спільних клініко-лабораторних ознак, що 
може свідчити про потенційні патогенетичні 
перетини між цими захворюваннями. Зокрема, 
жовтяниця і гіпербілірубінемія характерні для 
обох патологій: при таласемії вони є наслідком 
посиленого гемолізу, тоді як при НВК можуть 
бути пов’язані з ураженням печінки, зокрема, при 
розвитку ПСХ. Ураження нирок також можливе 
в обох випадках. При таласемії воно розвивається 
через перевантаження Fe або гіпоксію [65], а при 
НВК – унаслідок імунозапальних механізмів та 
ускладнень, пов’язаних із тривалою терапією [8]. 
Затримка росту та ураження ендокринної 
системи можуть спостерігатися як при НВК 
[6,32], так і при таласемії [10,56]. У першому ви-
падку це може бути наслідком мальабсорбції, 
хронічного запального процесу та недостатності 
харчування [6], а в другому – зумовлене 
порушенням метаболізму Fe та ускладненнями, 
пов’язаними з хронічною анемією [11,12,40,56]. 
Крім того, артралгії та осалгії трапляються при 
обох станах. При НВК вони часто є проявом 
асоційованого серонегативного артриту або 
остеопорозу [48], тоді як при таласемії – 
наслідком змін у кістковій структурі через 
порушений гемопоез [11].

У лікуванні НВК і таласемії є спільні точки до-
тику. Так, для підтримання еритропоезу застосо-
вують фолієву кислоту. При НВК фолієва кисло-
та необхідна через порушення її всмоктування 
в кишечнику і для зниження ризику колоректаль-
ного раку (особливо на тлі тривалої терапії суль-
фасалазином, метотрексатом). Хоча спільні та 
відмінні аспекти, а також деякі методи терапії 
одного захворювання можуть негативно вплива-
ти на перебіг іншого.

Пацієнти з таласемією схильні до переванта-
ження Fe через часті гемотрансфузії, тому їм при-
значають залізозв’язуючі препарати (десферал, 
деферасірокс) [40], які можуть подразнювати 
слизову ШКТ, викликаючи диспептичні явища, 
діарею, виразки, що погіршує перебіг НВК. Хво-
рі на НВК часто мають ЗДА через хронічні крово-
втрати, тому їм необхідна феротерапія. Однак 
надлишок Fe може посилювати окислювальний 
стрес і погіршувати запальний процес у кишеч-
нику, що є небажаним при НВК. Пероральні пре-
парати Fe (особливо сульфат Fe) можуть подраз-
нювати слизову оболонку кишечника, що 
ускладнює перебіг НВК. Кортикостероїди (пред-

нізолон, будесонід), що застосовуються при НВК 
і не є стандартом терапії при таласемії, можуть 
посилювати остеопороз і метаболічні порушення 
при цій хворобі. Біологічна терапія, яка застосо-
вується при НВК (інгібітори ФНП-α (інфлікси-
маб, адалімумаб), може посилювати імуносупре-
сію та впливати на частоту інфекцій у пацієнтів 
із таласемією. Урсодезоксихолева кислота при-
значається в терапії ПСХ та при жовчнокам’яній 
хворобі, зумовленій гемолізом, і є безпечною для 
обох категорій пацієнтів. Трансплантація кістко-
вого мозку, як радикальний метод лікування при 
таласемії, з тривалою необхідною імуносупресією 
підвищує ризик загострення НВК.

Отже, пацієнти з НВК і таласемією потребують 
індивідуального підходу до лікування, щоб 
уникнути ускладнень від взаємодії різних методів 
терапії. Дослідження взаємодії між НВК 
і таласемією може допомогти в кращому 
розумінні механізмів розвитку супутніх 
ускладнень та пошуку оптимальних підходів до 
лікування таких пацієнтів.

Висновки
Неспецифічний виразковий коліт є хронічним 

ідіопатичним запальним захворюванням кишеч-
ника, що уражує поверхневий шар слизової обо-
лонки і може супроводжуватися тяжкими поза-
кишковими проявами. Щодо дітей із хронічним 
болем у животі, тенезмами, прожилками крові 
в калі, втратою маси тіла, лікарі повинні мати ви-
сокий рівень підозри на НВК. Своєчасне звер-
нення до гастроентеролога, ендоскопічне та па-
тогістологічне дослідження є  основою 
правильного діагнозу та ефективного лікування. 
Ретельний моніторинг пацієнтів із НВК дає змо-
гу рано виявляти позакишкові прояви та супутні 
патології, що сприяє поліпшенню якості життя 
пацієнтів. Описаний унікальний випадок поєд-
нання НВК із позакишковими ураженнями та 
β-таласемією підкреслює необхідність раннього 
діагностування та мультидисциплінарного під-
ходу до лікування. У наявних літературних дже-
релах немає детального опису клінічного випад-
ку, що поєднує дві настільки складні патології, як 
β-таласемія і НВК. Наведене нами дослідження 
доповнює існуючі знання про ймовірність поши-
рення β-таласемії в українській популяції [20]. 
Акцентуємо на винятковості поєднанням таких 
складних двох захворювань, оскільки кожне 
з них потребує непересічного підходу до лікуван-
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ня. Наведення цього клінічного випадку є ваго-
мим внеском у медичну і практичну науку, 
оскільки дає змогу не лише краще зрозуміти осо-
бливості взаємодії цих двох патологій, але й по-
ліпшити діагностування та лікування подібних 
пацієнтів. Дослідження таких комбінацій допо-
може сформулювати нові гіпотези щодо механіз-
мів їхнього поєднання і потенційних терапевтич-
них підходів. Це зумовлює потребу продовження 

досліджень з акцентом на генетичний аналіз для 
підтвердження подібних випадків комбінації 
кількох нозологій в одного хворого. Високий рі-
вень клінічної настороженості залишається ви-
рішальним для своєчасного встановлення діагно-
зу та ефективного лікування з урахуванням 
специфіки перебігу кожної з хвороб.

Автори заявляють про відсутність конфлікту 
інтересів.
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