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BRICHOS-домен сурфактантного білка C. Діа-
гноз підтверджено у віці 11 місяців. Виконано 
трахеостомію, призначено CPAP (Continuous 
Positive Airway Pressure)-терапію, ентеральне го-
дування через гастростому. Призначено підтри-
мувальну терапію: гідроксихлорохін, азитромі-
цин, амлодипін, інгаляції.  За 6  місяців 
потому – стабільний стан, без потреби в CPAP, 
з подачею кисню 1 л/хв. Хлопчика вакцинованой 
за розширеним календарем (PCV-20, MEN-B, 
RSV, MEN-ACWY, грип).

SFTPC-асоційовані захворювання з ранньою 
маніфестацією зазвичай мають тяжкий перебіг 
і високий рівень летальності. У цьому випадку 
мультидисциплінарний підхід і своєчасна моле-
кулярно-генетична діагностика дають змогу ста-
білізувати стан. Генетичне тестування рекомендо-
вано пацієнтам із раннім ураженням легень 
нез’ясованої етіології, що не піддається консерва-

тивній терапії. Наведений клінічний випадок під-
тверджує доцільність та економічну ефективність 
тестування WES або WGS (whole-genome 
sequencing) для швидкої діагностики захворювань 
у критично хворих дітей. Хоча швидке секвену-
вання всього екзому та всього геному є дорожчим 
порівняно з таргетними панелями наступного по-
коління NGS (next generation sequencing), потен-
ційно коротший термін отримання результату 
може зробити їх економічно доцільнішими.

Висновок
Завдяки можливості швидко встановити 

етіологію захворювання, методи генетичного 
аналізу, зокрема, WES або WGS, сприяють змен-
шенню кількості непотрібних обстежень, скоро-
ченню тривалості перебування в стаціонарі та 
забезпеченню своєчасного початку специфічного 
лікування.
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Дефіцит глюкозо-6-фосфатази (хвороба накопичення глікогену I, хвороба фон Гірке) належить до спадкових хвороб обміну речовин (СХОР), 
які часто маніфестують у неонатальному періоді та мають швидкопрогресуючий перебіг, тому часто залишаються нерозпізнаними або 
підтверджуються вже після смерті дитини.
Мета – підвищити обізнаність лікарів щодо проявів і діагностики СХОР.
Клінічний випадок. Надано історію хвороби дитини віком 5 місяців зі скаргою на напад судом під час огляду педіатра в поліклінічному 
відділенні. Дитину госпіталізовано до педіатричного відділення, у якому діагностовано коронавірусну інфекцію за даними швидкого тесту, 
далі приєдналися розлади системи травлення у вигляді блювання, розрідженого випорожнення, зменшилася кількість прикладань дитини 
до грудей. З анамнезу життя відомо, що в першу добу життя був епізод гіпоглікемії. Об’єктивно стан дитини тяжкий: млява, апетит знижений, 
періодично блювання, зниження рівня глюкози в крові до 1,9 ммоль/л. Стрімкий розвиток метаболічного ацидозу (рН=7,0; концентрація 
НСО3 = 5,7 ммоль/л), підвищення лактатдегідрогенази (ЛДГ=9,1 Од/л) і гострофазових показників (С-реактивний білок (СРБ=26,7 мг/л), 
швидкості осідання еритроцитів (ШОЕ=27 мм/год), прокальцитоніну (ПКТ=6,2 нг/мл), лейкоцитоз (Л=16,4 Г/л), зі зсувом формули ліворуч, 
гіпокаліємія (К=2,24 ммоль/л)). Проведено диференційне діагностування між інфекційним процесом, ускладненим розвитком сепсису та 
СХОР. На користь СХОР свідчила швидка позитивна динаміка на тлі корегування метаболічних розладів і такий же швидкий регрес після 
зупинки інфузії глюкози. Встановлено попередній діагноз хвороби Гірке, підтверджений генетичним дослідженням.
Висновок. Обізнаність щодо можливих клінічних проявів СХОР, швидкі злагоджені дії в момент розвитку метаболічних кризів та організація 
режиму вигодовування дитини можуть сприяти ранній їх діагностиці та збереженню життя пацієнтам.
Ключові слова: діти, гіпоглікемія, спадкові хвороби обміну речовин, хвороба Гірке.
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Glucose-6-phosphatase deficiency (glycogen storage disease I, von Hierke’s disease) refers to hereditary metabolic diseases (SHD), which often 
manifest in the neonatal period and have a rapidly progressive course, therefore often remain unrecognized, or are confirmed after the death of the 
child. today remains insufficient,
Aim – to increase the awareness of doctors about the manifestations and diagnosis of SHD.
Clinical case. The medical history of a 5-month-old child with a complaint of a seizure during an examination by a pediatrician in the outpatient de-
partment is provided. The child was hospitalized in the pediatric department, where a coronavirus infection was diagnosed according to the rapid 
test, then digestive system disorders in the form of vomiting, loose stools, and a decrease in the number of breastfeeds were added. From the an-
amnesis of life, it is known that an episode of hypoglycemia was noted on the first day after birth. Objectively, the child’s condition is severe: lethargy, 
decreased appetite, periodic vomiting, a decrease in blood glucose levels to 1.9 mmol/l was recorded. The rapid development of metabolic acidosis 
(pH=7.0; HCO3=5.7 mmol/L), increased lactate dehydrogenase (LDH=9.1 U/L) and acute phase indices (C-reactive protein (CRP=26.7 mg/L), erythrocyte 
sedimentation rate (ESR=27 mm/h), procalcitonin (PCT=6.2 ng/L), leukocytosis (L=16.4 G/L), with a left shift of the formula, and hypokalemia 
(K=2.24 mmol/L) forced us to conduct a differential diagnosis between an infectious process complicated by the development of sepsis and SHO. 
The rapid positive dynamics during the correction of metabolic disorders and the same rapid regression after stopping the glucose infusion were in 
favor of SHO. A preliminary diagnosis of Hierke’s disease was made, which was confirmed by genetic research.
Conclusion. Awareness of possible clinical manifestations of SHO, rapid coordinated actions at the time of development of metabolic crises and 
organization of the child’s feeding regimen can contribute to their early diagnosis and save the lives of patients.
Keywords: children, hypoglycemia, hereditary metabolic diseases, Gierke’s disease.

Дефіцит глюкозо-6-фосфатази (хвороба 
накопичення глікогену I, хвороба фон 
Гірке) належить до спадкових хвороб об-

міну речовин (СХОР), які часто маніфестують 
у неонатальному періоді та мають швидкопрогре-
суючий перебіг, тому часто залишаються нерозпіз-
наними або підтверджуються вже після смерті ди-
тини. У  результаті дефіциту ферменту 
глюкозо-6-фосфатази погіршується здатність пе-
чінки утворювати глюкозу за допомогою розще-
плення глікогену та в процесі глюконеогенезу. 
Оскільки в результаті дії цих двох механізмів пе-
чінка забезпечує підтримання нормального рівня 
глюкози для усіх метаболічних потреб організму, 
то за недостатності цього ферменту вищезгадані 
процеси відбуваються неправильно, що призво-
дить до гіпоглікемії. Маніфестація зазвичай клініч-
но проявляється розвитком гострої метаболічної 
декомпенсації, вже перший епізод якої без надання 
відповідної допомоги може стати фатальним. На 
жаль, діагностика СХОР на сьогодні залишається 
недостатньою, але вкрай необхідною, адже своєчас-
на медична допомога може зберегти життя дитини.

Мета – підвищити обізнаність лікарів щодо 
проявів і діагностики СХОР.

Клінічний випадок
До КНП «Дитяча міська клінічна лікарня № 3» 

Одеської міської ради госпіталізовано дитину ві-
ком 5 місяців зі скаргою на напад судом під час 
огляду педіатра в поліклінічному відділенні, куди 
мати звернулася для огляду з причини нежитю та 
зниженого апетиту в першу добу хвороби. У пе-
діатричному відділенні дитині діагностовано ко-
ронавірусну інфекцію за даними швидкого тесту, 

далі приєдналися розлади системи травлення 
у вигляді блювання, розрідженого випорожнен-
ня, зменшилася кількість прикладань дитини до 
грудей. З анамнезу життя відомо, що дитина зрос-
тала і розвивалася відповідно до віку, щеплена за 
календарем, від народження – на грудному ви-
годовуванні. У пологовому будинку був епізод 
гіпоглікемії на першу добу від народження, після 
внутрішньовенного введення розчину глюкози 
стан відновився, дитина розпочала грудне виго-
довування в режимі «на вимогу».

У першу добу госпіталізації дитина млява, апе-
тит знижений, періодично блювання, зниження 
рівня глюкози в крові до 1,9 ммоль/л. Стрімкий 
розвиток метаболічного ацидозу (рН=7,0; кон-
центрація НСО3 – 5,7 ммоль/л), підвищення 
лактатдегідрогенази (ЛДГ=9,1 Од/л) та гостро-
фазових показників (С-реактивний білок 
(СРБ=26,7 мг/л), швидкості осідання еритроци-
тів (ШОЕ=27  мм/год), прокальцитоніну 
(ПКТ=6,2 нг/мл), лейкоцитоз (Л=16,4 Г/л), зі 
зсувом формули ліворуч,  г іпокаліємія 
(К=2,24 ммоль/л)). Проведено диференційну 
діагностику між інфекційним процесом, усклад-
неним розвитком сепсису та СХОР. На користь 
СХОР свідчила швидка позитивна динаміка на 
тлі корегування метаболічних розладів і такий 
же швидкий регрес після зупинки інфузії глюко-
зи. Під час інтенсивного лікування дитину ви-
годовували зцідженим грудним молоком. Після 
чергової стабілізації стану дитину повернули на 
звичний режим вигодовування безпосередньо 
з грудей матері в режимі «на вимогу», і стан зна-
чно поліпшився. Проведено консиліум із провід-
ними фахівцями з центру орфанних захворювань 
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і генної терапії Національної дитячої спеціалізо-
ваної лікарні «ОХМАТДИТ» із приводу підозри 
на СХОР, встановлено попередній діагноз хворо-
би Гірке, невдовзі підтверджений генетичним 
дослідженням.

Ретроспективно, епізод гіпоглікемії на першу 
добу життя можна розцінити як перші прояви 
хвороби Гірке, але швидке налагодження 
грудного вигодовування в режимі «на вимогу», 
коли можливою була саморегуляція дитини щодо 
частого отримання їжі, дало можливості 
нормального росту та розвитку дитини до першої 
провокаці ї  у   вигляді  гострої  інфекції 

з  функціональними розладами шлунково-
кишкового тракту, які призвели до розвитку 
метаболічного кризу. Грудне вигодовування 
в цьому випадку стало природним механізмом 
захисту організму та певний час профілактувало 
розвиток метаболічного кризу.

Висновок
Обізнаність щодо можливих клінічних проявів 

СХОР, швидкі злагоджені дії в момент розвитку 
метаболічних кризів та організація режиму ви-
годовування дитини можуть сприяти їхній ран-
ній діагностиці та зберегти життя пацієнтам.
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Антифосфоліпідний синдром (АФС) у дітей є рідкісною, проте потенційно летальною патологією, що може дебютувати у формі 
катастрофічного перебігу (catastrophic antiphospholipid syndrome, CAPS), характеризується швидким прогресуванням множинних тромбозів 
і багатофункціональними органними ураженнями. Це захворювання може бути першим проявом АФС, а це ускладнює ранню діагностику.
Мета – надати інформацію про клінічні прояви і перебіг первинного АФС у дитячому віці.
Клінічний випадок. Проаналізовано динаміку клінічних проявів і результати додаткового обстеження дівчини віком 16 років, яку 
госпіталізовано в критичному стані з поліорганною дисфункцією: шкірний геморагічний синдром, ознаки дисфункції центральної нервової 
системи (афазія, ністагм), тромбоз глибоких вен, легеневі інфільтрати, олігурія. Перший епізод захворювання виник у 2018 р., коли після 
отриманої травми було запалення м`яких тканин стопи з подальшим некрозом дистальних фаланг пальців лівої стопи та ампутацією. У 2023 р. 
виявлено гостре порушення мозкового кровообігу за ішемічним типом, гіперменореєю та постгеморагічною анемією тяжкого ступеня, 
гострою формою тромбоцитопенії. Встановлено клінічний діагноз – D68.8 «Первинний антифосфоліпідний синдром, катастрофічний перебіг». 
Ускладнення: тромбоз глибоких вен стегна, тромбоз/емболія дрібних гілок легеневої артерії. Гостре ураження нирок, олігурічна стадія. 
Стан після ішемічного інсульту 29.05.2023. Супутні захворювання: надмірна менструація в період статевого дозрівання. Гіпоталамічний 
синдром пубертатного періоду. Гіпертонічна хвороба (посттромботичний гіпертензивний синдром). Проведено першу лінію терапії: 
надропарин кальцію + ацетилсаліцилова кислота, пульс-терапія метилпреднізолоном, внутрішньовенний імуноглобулін (ВВІГ). Через 
ретромбоз застосовано другу лінію: циклофосфамід + повторна інфузія ВВІГ [2]. Досягнуто клінічну стабілізацію, реканалізацію тромбів. 
Проте за 2 місяці після спроби замінити препарат антикоагулянтної терапії пацієнтка загинула від синдрому масивної тромбоемболії.
Висновок. CAPS потребує високого індексу підозри для диференційної діагностики та встановлення діагнозу, оскільки багато пацієнтів 
(до 50%) мають CAPS як перший прояв АФС. Негативні перспективи подальшого перебігу в 65–80% пацієнтів, часті рецидиви протягом 
3–6 місяців і високий рівень летальності підкреслюють необхідність вивчення і дослідження подібних клінічних випадків.
Ключові слова: катастрофічний антифосфоліпідний синдром, діти.
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Antiphospholipid syndrome (APS) in children is a rare but potentially lethal condition that can debut in the form of a catastrophic course (catastrophic 
antiphospholipid syndrome, CAPS), characterized by rapid progression of multiple thromboses and multi-organ involvment. This disease can be the 
first manifestation of APS, which making early diagnosis difficult.




