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Ðåçþìå. Âðîäæåíà ãåíåðàë³çîâàíà ë³ïîäèñòðîô³ÿ – ð³äê³ñíå

ñïàäêîâå çàõâîðþâàííÿ, ùî õàðàêòåðèçóºòüñÿ çíèêíåííÿì æèðó ç

ï³äøê³ðíî¿ êë³òêîâèíè. Â ñòàòò³ íàâåäåí³ äàí³ ë³òåðàòóðè ïðî

åò³îëîã³þ, ïàòîãåíåç, êë³í³÷íó êàðòèíó, ìîæëèâîñò³ ä³àãíîñòèêè

é ë³êóâàííÿ çàõâîðþâàííÿ. Ïðåäñòàâëåíî âëàñíå êë³í³÷íå ñïîñòå-

ðåæåííÿ âðîäæåíî¿ ë³ïîäèñòðîô³¿ â äèòèíè ãðóäíîãî â³êó.

Êëþ÷îâ³ ñëîâà: ä³òè, ïîðóøåííÿ

îáì³íó ë³ï³ä³â, ë³ïîäèñòðîô³ÿ.

Íàÿâí³ñòü ó ä³òåé ãðóäíîãî â³êó ñïàäêîâèõ ñèí-
äðîì³â òà âðîäæåíèõ âàä ðîçâèòêó õàðàêòåðèçóºòü-
ñÿ íåïîîäèíîêèìè åï³çîäàìè ðîçâèòêó äåô³öèòíèõ
ñòàí³â, çîêðåìà, ã³ïîòðîô³¿ òÿæêîãî ñòóïåíÿ. Äî íàé-
÷àñò³øèõ åíäîãåííèõ ïðè÷èí ã³ïîòðîô³¿ â³äíîñÿòü
ïåðèíàòàëüíó åíöåôàëîïàò³þ, áðîíõî-ëåãåíåâó äèñ-
ïëàç³þ, âðîäæåí³ âàäè ðîçâèòêó øëóíêîâî-êèøêîâî-
ãî òðàêòó, âðîäæåí³ âàäè ñåðöåâî-ñóäèííî¿ ñèñòåìè,
ïåðâèííèé òà âòîðèííèé ñèíäðîì ìàëüàáñîðáö³¿,
ñïàäêîâ³ àíîìàë³¿ îáì³íó ðå÷îâèí, åíäîêðèíí³ çàõâî-
ðþâàííÿ [1]. Ñåðåä ñïàäêîâèõ àíîìàë³é îáì³íó ðå÷î-
âèí îêðåìå ì³ñöå ïîñ³äàº ïàòîëîã³ÿ îáì³íó ë³ï³ä³â, ùî
ìîæå ïðèçâîäèòè äî êðàéíüîãî ñòóïåíÿ âèñíàæåííÿ
äèòèíè. Ó êë³í³÷í³é ïðàêòèö³ ñïàäêîâà ïàòîëîã³ÿ æè-
ðîâî¿ òêàíèíè òðàïëÿºòüñÿ çð³äêà, ¿¿ ïàòîô³ç³îëîã³ÿ,
çàçâè÷àé, çàëèøàºòüñÿ äî ê³íöÿ íåçðîçóì³ëîþ [7].

Âðîäæåíà ãåíåðàë³çîâàíà ë³ïîäèñòðîô³ÿ, àáî
ñèíäðîì Ñåéïà-Ëîóðåíñà (ñèíîí³ìè: òîòàëüíà ë³ïî-
äèñòðîô³ÿ, âðîäæåíèé ë³ïîàòðîô³÷íèé ä³àáåò) õà-
ðàêòåðèçóºòüñÿ çíèêíåííÿì æèðó ç ï³äøê³ðíî¿
êë³òêîâèíè, ã³ïåðòðèãë³öåðèäåì³ºþ, ³íñóë³íîðåçèñ-
òåíòí³ñòþ, ïðèñêîðåíèì îáì³íîì ðå÷îâèí, ùî, éìî-
â³ðíî, óñïàäêîâóºòüñÿ çà àâòîñîìíî-ðåöåñèâíèì
òèïîì. Çàõâîðþâàííÿ âïåðøå îïèñàíå R.Laurence â
1946 ðîö³, çóñòð³÷àºòüñÿ âêðàé ð³äêî, éîãî åò³îëîã³ÿ
òà ïàòîãåíåç äîñòåìåííî íå ç’ÿñîâàí³ [2].

Ïàòîëîã³ÿ ïðîÿâëÿºòüñÿ îäðàçó ï³ñëÿ íàðîäæåí-
íÿ, àáî âïðîäîâæ ïåðøîãî ðîêó æèòòÿ. Òèïîâèìè
º òîòàëüíà àòðîô³ÿ æèðîâî¿ êë³òêîâèíè, âåíîçíà
ñ³òêà, ùî ïðîñâ³÷óºòüñÿ ÷åðåç øê³ðó, ã³ïåðï³ãìåí-
òàö³ÿ â ä³ëÿíö³ øè¿ é ïàõâèííèõ ä³ëÿíîê, ãåïàòîñ-
ïëåíîìåãàë³ÿ, íåôðîìåãàë³ÿ, ³íîä³ ã³ïåðòðèõîç òà
àêðîìåãàë³ÿ. Ìàéæå ïîëîâèíà õâîðèõ â³äñòàº ó
ïñèõî-ìîòîðíîìó ðîçâèòêó. Ãåïàòîìåãàë³ÿ, ñïðè÷è-
íåíà æèðîâîþ ³íô³ëüòðàö³ºþ ïå÷³íêè, ïðèçâîäèòü
äî çá³ëüøåííÿ æèâîòà. ßêùî íå ðîçâèâàºòüñÿ ïîð-
òàëüíà ã³ïåðòåíç³ÿ, ñåëåç³íêà íå çá³ëüøóºòüñÿ.

Ïðè÷èíà àòðîô³¿ æèðîâî¿ òêàíèíè íà ðàç³ íåâ³äî-
ìà. Ïðè ¿¿ ì³êðîñêîï³÷íîìó äîñë³äæåíí³ âèÿâëÿþòü
æèðîâ³ êë³òèíè, ïîçáàâëåí³ çàïàñ³â òðèãë³öåðèä³â. Ó
ñå÷³ õâîðèõ ³ç ãåíåðàë³çîâàíîþ ë³ïîäèñòðîô³ºþ òðàï-

ëÿþòüñÿ æèðîìîá³ë³çóâàëüí³ ïîë³ïåïòèäè, àëå ¿õ ðîëü
ó ïàòîãåíåç³ çàõâîðþâàííÿ çàëèøàºòüñÿ íåâèâ÷åíîþ
[2,6]. Êàíäèäàòîì íà ðîëü ÷èííèêà, ùî ñïðèÿº ðîç-
âèòêîâ³ ë³ïîäèñòðîô³¿, âèñòóïàº ðå÷îâèíà òèïó êàõåê-
òèíó (ôàêòîð íåêðîçó ïóõëèí), ÿêà íàäàº ïîòóæíîãî
³íã³á³òîðíîãî âïëèâó íà ë³ïîïðîòå¿íë³ïàçó ³ ïðè ââå-
äåíí³ òâàðèíàì îáóìîâëþº çìåíøåííÿ æèðîâèõ äåïî
³ ã³ïåðòðèãë³öåðèäåì³þ. Ïðè ãåíåðàë³çîâàí³é ë³ïîäè-
ñòðîô³¿ àêòèâí³ñòü ë³ïîïðîòå¿íë³ïàçè çíèæåíà, îäíàê
ïå÷³íêîâà ë³ïàçà çàëèøàºòüñÿ ³íòàêòíîþ [4,5].

Ì³í³ìàëüíèìè ä³àãíîñòè÷íèìè êðèòåð³ÿìè äëÿ
ïîñòàíîâêè ä³àãíîçó º ãåíåðàë³çîâàíà â³äñóòí³ñòü
ï³äøê³ðíîãî æèðîâîãî øàðó òà ã³ïåðòðèãë³öåðèäå-
ì³ÿ ç ï³äâèùåííÿì ó êðîâ³ ð³âí³â ë³ïîïðîòå¿í³â
äóæå íèçüêî¿ ù³ëüíîñò³ òà çíèæåííÿì ð³âí³â ë³ïîï-
ðîòå¿í³â âèñîêî¿ òà íèçüêî¿ ù³ëüíîñò³ [2,3].

Ïîâñÿê÷àñ ïðè÷èíîþ ñìåðò³ õâîðèõ ³ç ãåíåðà-
ë³çîâàíîþ ë³ïîäèñòðîô³ºþ â äèòÿ÷îìó òà ìîëîäî-
ìó â³ö³ âèñòóïàº ïå÷³íêîâà íåäîñòàòí³ñòü, êðîâî-
òå÷³ ç âàðèêîçíî ðîçøèðåíèõ âåí ñòðàâîõîäó çà
íàÿâíîñò³ ïîðòàëüíî¿ ã³ïåðòåíç³¿, àáî, äåùî ð³äøå,
íèðêîâà íåäîñòàòí³ñòü.

Ñïåöèô³÷í³ ìåòîäè ë³êóâàííÿ âðîäæåíî¿ ãåíå-
ðàë³çîâàíî¿ ë³ïîäèñòðîô³¿ íå ðîçðîáëåí³. Çàçâè-
÷àé ðåêîìåíäóþòü õàð÷óâàííÿ äèòèíè â³äïîâ³äíî
ïîòðåá îðãàí³çìó â êàëîð³ÿõ, îáìåæåííÿ âì³ñòó
æèð³â ó ä³ºò³, äîäàâàííÿ òðèãë³öåðèä³â, äî ñêëàäó
ÿêèõ âõîäÿòü ñåðåäíüîëàíöþãîâ³ æèðí³ êèñëîòè.

Íàâîäèìî êë³í³÷íèé âèïàäîê ã³ïîòðîô³¿ òÿæ-
êîãî ñòóïåíþ ó äèòèíè ãðóäíîãî â³êó. Õëîï÷èê Í.,
â³êîì 9,5 ì³ñÿö³â, ïîñòóïèâ äî îáëàñíî¿ äèòÿ÷î¿
êë³í³÷íî¿ ë³êàðí³ ì.×åðí³âö³ ç³ ñêàðãàìè ç áîêó
ìàòåð³ íà íèçüêó âàãó, â’ÿë³ñòü, çàãàëüíó ñëàá-
ê³ñòü, ïîðóøåííÿ ðîçâèòêó, â³äìîâó â³ä ¿æ³.

Àíàìíåç çàõâîðþâàííÿ òà æèòòÿ. Õëîï÷èê
íàðîäèâñÿ â³ä ïåðøî¿ âàã³òíîñò³, ïåðåä÷àñíèõ ïî-
ëîã³â. Âàã³òí³ñòü ïåðåá³ãàëà íà ôîí³ õðîí³÷íî¿ ôå-
òîïëàöåíòàðíî¿ íåäîñòàòíîñò³, çàãðîçè âèêèäíÿ ó
²² òðèìåñòð³. Õëîï÷èê íàðîäèâñÿ ç ãåñòàö³éíèì
â³êîì 32 òèæíÿ ç ìàñîþ 1990 ã, äîâæèíîþ ò³ëà 44
ñì. Çàêðè÷àâ îäðàçó, îòðèìàâ îäíîêðàòíî êóðî-
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ñóðô. Äèòèíà áóëà ïåðåâåäåíà ³ç ïîëîãîâîãî áóäèí-
êó íà 10 äîáó äî â³ää³ëåííÿ íåäîíîøåíèõ ä³òåé, äå
äîãëÿäàâñÿ âïðîäîâæ 1,5 ì³ñÿö³â äî äîñÿãíåííÿ
ìàñè ò³ëà 3200 ã. Õëîï÷èê çíàõîäèâñÿ íà ãðóäíîìó
âèãîäîâóâàíí³ äî äâîõ ì³ñÿö³â æèòòÿ, íàäàë³ ïåðå-
âåäåíèé íà øòó÷íå âèãîäîâóâàííÿ áåçëàêòîçíîþ
ñóì³øøþ «NAN» ó çâ’ÿçêó ç ï³äîçðîþ íà ëàêòàçíó
íåäîñòàòí³ñòü ÷åðåç ïðèïèíåííÿ çá³ëüøåííÿ ó âàç³
ò³ëà. Äèòèíà ó òðèì³ñÿ÷íîìó â³ö³ ïåðåõâîð³ëà íà
ãîñòðó ïíåâìîí³þ, ë³êóâàëàñÿ çà ì³ñöåì ïðîæèâàí-
íÿ, ìàñà ò³ëà ïðè âèïèñö³ ñòàíîâèëà 2800ã.

Äëÿ óòî÷íåííÿ ä³àãíîçó é âèçíà÷åííÿ ïîäàëüøî¿
òàêòèêè ë³êóâàííÿ äèòèíà áóëà íàïðàâëåíà äî ë³êàðí³
«Îõìàòäèò» ì.Êèºâà, äå ïðîâîäèëàñÿ äèôåðåíö³éíà
ä³àãíîñòèêà ì³æ ñïàäêîâèì ïîðóøåííÿì îáì³íó àì-
³íîêèñëîò, ãàëàêòîçåì³ºþ, ôåðìåíòîïàò³ÿìè, ë³ïîäè-
ñòðîô³ºþ. Ïîêàçîâèìè â êë³í³êî-ïàðàêë³í³÷íîìó ä³àã-
íîñòè÷íîìó ïîøóö³ âèÿâèëèñÿ íàñòóïí³ îáñòåæåííÿ:
â á³îõ³ì³÷íîìó äîñë³äæåíí³ ñèðîâàòêè êðîâ³: ãëþêî-
çà – 4,3 ììîëü/ë, çàãàëüíèé á³ëîê – 63,0 ã/ë, ÀëÀÒ –
22 Îä/ë, ÀñÀÒ – 24 Îä/ë, ñå÷îâèíà – 2,8 ììîëü/ë, êðå-
àòèí³í – 180,0 ìêìîëü/ë, êàëüö³é – 1,27 ììîëü/ë,
íàòð³é – 139,0 ììîëü/ë êàë³é – 5,4 ììîëü/ë. Ë³ï³äîã-
ðàìà: çàãàëüíèé õîëåñòåðèí – 4,4 ììîëü/ë, òðèãë³öå-
ðèäè – 1,64 ììîëü/ë (íîðìà – 0,34–1,13 ììîëü/ë),
ë³ïîïðîòå¿íè âèñîêî¿ ù³ëüíîñò³ (ËÏÂÙ) – 0,80
ììîëü/ë (íîðìà – 0,90–1,80 ììîëü/ë), ë³ïîïðîòå¿íè
íèçüêî¿ ù³ëüíîñò³ (ËÏÍÙ) – 1,71 ììîëü/ë (íîðìà –
1,9–3,3 ììîëü/ë). Ó çàãàëüíîìó àíàë³ç³ ñå÷³: íåïîñò-
³éíà ïðîòå¿íóð³ÿ (0,065–0,35 ã/ë), ëåéêîöèòóð³ÿ äî 10
â ï/çîðó. Ó êîïðîãðàì³: íåéòðàëüíèé æèð ó âåëèê³é
ê³ëüêîñò³ ïåð³îäè÷íî.

Äîñë³äæåííÿ ÒÌÑ (òàíäåìíà ìàñ-ñïåêòðîìåò-
ð³ÿ): äàíèõ çà ñïàäêîâ³ àì³íîàöèäîïàò³¿, îðãàí³÷í³
àöèäóð³¿ òà äåôåêòè ì³òîõîíäð³àëüíîãî áåòà-îêèñ-
íåííÿ íå âèÿâëåíî. Äîñë³äæåííÿ àì³íîêèñëîòíîãî
òà àöèëêàðíèòèíîâîãî ïðîôåëþ: â ìåæàõ íîðìè.
Òîíêîøàðîâà õðîìàòîãðàô³ÿ âóãëåâîä³â (êðîâ³ òà
ñå÷³): ñë³äè ãëþêîçè, ëàêòîçè, ìàëüòîçè. Àíàë³ç ñå÷³
íà êàëüö³óð³þ (ïðîáà Ñóëêîâè÷à): ñóìí³âíà, àíàë³ç
ñå÷³ íà âì³ñò ãëþêîçè (ïðîáà Áåíåäèêòà): íåãàòèâíà.

Êîíñóëüòàö³ÿ ãåíåòèêà: ñïàäêîâå ïîðóøåííÿ
îáì³íó ë³ï³ä³â – âðîäæåíà ãåíåðàë³çîâàíà ë³ïîäè-
ñòðîô³ÿ. Êîíñóëüòàö³ÿ åíäîêðèíîëîãà: äàíèõ çà
ïåðâèííó åíäîêðèííó ïàòîëîã³þ íå âèÿâëåíî.
Êîíñóëüòàö³ÿ õ³ðóðãà: õ³ðóðã³÷íó ïàòîëîã³þ âèê-
ëþ÷åíî. Êîíñóëüòàö³ÿ îêóë³ñòà: î÷íå äíî áåç ïàòî-
ëîã³¿. Êîíñóëüòàö³ÿ íåâðîëîãà: çàòðèìêà ïñèõîìî-
òîðíîãî ðîçâèòêó âíàñë³äîê âðîäæåíî¿ ñïàäêîâî¿
ïàòîëîã³¿ îáì³íó ë³ï³ä³â. Íåéðîñîíîãðàô³ÿ: áåç ïà-
òîëîã³÷íèõ çì³í. ÌÐÒ ãîëîâíîãî ìîçêó: ïàòîëîã³÷-
íèõ çì³í íå âèÿâëåíî. ÅÃÄÔÑ: åçîôàãîñïàçì, íå-
äîñòàòí³ñòü êàðä³¿, äóîäåíî-ãàñòðàëüíèé ðåôëþêñ.

Òàêèì ÷èíîì, íà ï³äñòàâ³ õàðàêòåðíî¿ ôåíîòè-
ï³÷íî¿ êàðòèíè, äàíèõ ë³ï³äîãðàìè (ã³ïåðòðèãë³-

öåðèäåì³ÿ, çíèæåííÿ ð³âí³â ËÏÂÙ òà ËÏÍÙ),
âðàõîâóþ÷è âèñíîâîê ãåíåòèêà ìåòàáîë³÷íîãî
öåíòðà ë³êàðí³ «Îõìàòäèò», âèñòàâëåíî êë³í³÷-
íèé ä³àãíîç: Ñïàäêîâå ïîðóøåííÿ îáì³íó ë³ï³ä³â:
âðîäæåíà ãåíåðàë³çîâàíà ë³ïîäèñòðîô³ÿ.

Õëîï÷èê îòðèìóâàâ íàñòóïíå ë³êóâàííÿ: ³íôóç³é-
íà òåðàï³ÿ ãëþêîçî-ñîëüîâèìè ðîç÷èíàìè, ³íôåçîë,
öèòîõðîì, íàÿâí³ñòü åêâ³âàëåíò³â ñóäîì ïîòðåáóâàëè
ïðèçíà÷åííÿ ëþì³íàëó. Ó êîìïëåêñ³ ñóïðîâîäæó-
âàëüíî¿ òåðàï³¿ áóëî ïðèçíà÷åíî ìîò³ë³óì, ïàíãðîë,
êàðí³òèí, êîåíçèì Q 10, à òàêîæ ä³ºòó ç îáìåæåííÿì
æèð³â äî 15% â³ä åíåðãåòè÷íî¿ ö³ííîñò³ ðàö³îíó.

Îá’ºêòèâíå îáñòåæåííÿ. Ñòàí õëîï÷èêà íà
ìîìåíò ïîñòóïëåííÿ â ÎÄÊË òÿæêèé, ùî çóìîâ-
ëåíî îñíîâíèì çàõâîðþâàííÿì, àíîðåêñ³ºþ. Äè-
òèíà ñïîê³éíà, àäèíàì³÷íà, êðèê ñëàáêèé, àïåòèò
ð³çêî çíèæåíèé, ñìîê÷å êâîëî ç ïëÿøå÷êè. Ìàñà
ò³ëà 2600 ã (íèæ÷å ñòàíäàðòíîãî â³äõèëåííÿ «-3»,
íàäì³ðíî íåäîñòàòíÿ âàãà), äîâæèíà ò³ëà 67 ñì
(íèæ÷å ñòàíäàðòíîãî â³äõèëåííÿ «-2», çàòðèìêà
ðîñòó), îáâ³ä ãîëîâè – 37 ñì (íèæ÷å ñòàíäàðòíî-
ãî â³äõèëåííÿ «-3»), îáâ³ä ãðóäíî¿ êë³òêè – 32 ñì
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(íèæ÷å ñòàíäàðòíîãî â³äõèëåííÿ «-3»). Äåô³öèò
ìàñè ò³ëà ñòàíîâèòü 64%.

Ãîëîâà ïðàâèëüíî¿ ôîðìè ç âèðàçíîþ ï³äøê³ð-
íîþ âåíîçíîþ ñ³òêîþ, âåëèêå ò³ì’ÿ÷êî 2,5 õ 2,0 ñì, íà
ð³âí³ ê³ñòîê ÷åðåïà. Øê³ðà ÷èñòà, áë³äî-ñ³ðîãî êîëüî-
ðó, âèòîí÷åíà, ïðîñâ³÷óþòüñÿ âåíè é àðòåð³¿. Òóðãîð
ì’ÿêèõ òêàíèí çíà÷íî çíèæåíèé, ï³äøê³ðíî-æèðî-
âèé øàð â³äñóòí³é ïî âñ³é ïîâåðõí³ ò³ëà. Ñïîñòåð³-
ãàºòüñÿ òîòàëüíà ì’ÿçîâà àòðîô³ÿ, äèòèíà çíà÷íî
â³äñòàº ó ïñèõî-ìîòîðíîìó ðîçâèòêó, ðåàêö³ÿ íà îãëÿä
ñëàáêî âèðàæåíà, åìîö³¿ íå ïðîÿâëÿº, íå ñèäèòü, ãî-
ëîâó íå òðèìàº, âèäàº ïîîäèíîê³ ãîëîñí³ çâóêè, ùî
â³äïîâ³äàº ðîçâèòêó äèòèíè 1 ì³ñÿöÿ. Ãðàíèö³ ñåðöÿ
â ìåæàõ íîðìè, ñåðöåâ³ òîíè ðèòì³÷í³, ² òîí îñëàáëå-
íèé, ×ÑÑ – 140 óä/õâ. Íàä ëåãåíÿìè æîðñòêå äèõàí-
íÿ, õðèï³â íåìàº, ×Ä – 40/õâ. Æèâ³ò ïîì³ðíî çäóòèé,
íåáîëþ÷èé ïðè ïàëüïàö³¿. Ïå÷³íêà âèñòóïàº ç-ï³ä
êðàþ ïðàâî¿ ðåáðîâî¿ äóãè íà 2,5 ñì, ñåëåç³íêà íå
ïàëüïóºòüñÿ. Âèïîðîæíåííÿ 1 ðàç íà äåíü, ñâ³òëî-
æîâòîãî êîëüîðó. Ä³óðåç äîñòàòí³é

Äîäàòêîâ³ ìåòîäè îáñòåæåííÿ. Ó çàãàëüíî-
ìó àíàë³ç³ êðîâ³: åðèòðîöèòè - 3,8 Ò/ë, ãåìîãëîá³í
- 118 ã/ë, ÊÏ-0,94, ëåéêîöèòè - 5,8 Ã/ë, åîçèíîô-
³ëè – 5%, ïàëè÷êîÿäåðí³ – 2%, ñåãìåíòîÿäåðí³ –
12%, ë³ìôîöèòè – 78%, ìîíîöèòè – 3%, ØÎÅ - 4
ìì/ãîä. Ó çàãàëüíîìó àíàë³ç³ ñå÷³: ðÍ=6,0, ïèòî-
ìà ø³ëüí³ñòü – 1006, á³ëîê, öóêîð íå âèÿâëåí³,
åï³òåë³é – 2-4 â ï/ç, ëåéêîöèòè - 1-2 â ï/ç. Êîïðîã-
ðàìà: íåéòðàëüíèé æèð ++, íåïåðåòðàâëåíà
êë³òêîâèíà ++, ìèëà +, ëåéêîöèòè - 2-3 â ï/ç, åï-
³òåë³é - 2-3 â ï/ç, ÿ/ãåëüì³íò³â íå âèÿâëåíî. Àíàë³ç
ïîòó íà âì³ñò õëîðèä³â: 18-30 ììîëü/ë.

ÓÇÄ îðãàí³â ÷åðåâíî¿ ïîðîæíèíè òà íèðîê:
ïîì³ðíà ãåïàòîìåãàë³ÿ. Åõî-êàðä³îãðàô³ÿ: ÓÇ-îçíà-
êè ïîì³ðíî âèðàæåíîãî ñòåíîçó ëåãåíåâî¿ àðòåð³¿.

Êîíñóëüòàö³ÿ ãåíåòèêà: âðîäæåíà ãåíåðàë³çî-
âàíà ë³ïîäèñòðîô³ÿ, òèï óñïàäêóâàííÿ àóòîñîì-
íî-ðåöåñèâíèé.

Êë³í³÷íèé ä³àãíîç: Âðîäæåíà ãåíåðàë³çîâàíà
ë³ïîäèñòðîô³ÿ. Âðîäæåíà âàäà ñåðöÿ: ïîì³ðíèé
ñòåíîç ëåãåíåâî¿ àðòåð³¿.

Ë³êóâàííÿ. Ë³êóâàííÿ äèòèíè ïåðø çà âñå áà-
çóâàëîñÿ íà äîòðèìàíí³ äîãëÿäó òà ä³ºòè ç ïîñè-
ëåíèì õàð÷óâàííÿì. Ðàö³îíàëüíå âèãîäîâóâàííÿ
âêëþ÷àëî ñóì³ø³ «Íóòð³ëîí áåçëàêòîçíèé», «Õó-
ìàíà ÍÑÒ» ç ðîçðàõóíêîì á³ëê³â òà âóãëåâîä³â íà
ïðèáëèçíî íàëåæíó âàãó (ôàêòè÷íà âàãà + 20%
â³ä íå¿), à æèðó ò³ëüêè íà ôàêòè÷íó âàãó. ²íòåðâàë
ì³æ ãîäóâàííÿìè ñÿãàâ 2-2,5 ãîäèíè. Ñèìïòîìà-
òè÷íà òåðàï³ÿ âêëþ÷àëà ïàíãðîë, ìåò³îí³í, ëàêòó-
ëîçó, êîìïëåêñ «Îìåãà-3». Ðåêîìåíäàö³¿ ùîäî ïî-
äàëüøîãî õàð÷óâàííÿ ñòîñóâàëèñÿ ââåäåííÿ â
ðàö³îí ï³ñëÿ 1 ðîêó ñóì³ø³ «Êë³íóòðåí».

Ðåçóëüòàòè ë³êóâàííÿ: ñòàí äèòèíè çàëèøàºòü-
ñÿ òÿæêèì çà ðàõóíîê îñíîâíî¿ ïàòîëîã³¿, àïåòèò

çíèæåíèé, äèòèíà êâîëî ñìîê÷å ç ïëÿøå÷êè, íå
á³ëüøå 60 ìë ñóì³ø³, ó âàç³ çà ïåð³îä ñïîñòåðåæåí-
íÿ íàáðàëà 60 ã. Â³äñòàº ó ïñèõîìîòîðíîìó ðîç-
âèòêó, â ñîìàòè÷íîìó ñòàòóñ³ – áåç çì³í. Âàãà ïðè
íàäõîäæåíí³ – 2630 ã, ïðè âèïèñö³ – 2690 ã.

Îòæå, ïðåäñòàâëåíèé âèïàäîê ë³ïîäèñòðîô³¿ ó
äèòèíè ãðóäíîãî â³êó íàî÷íî äåìîíñòðóº
ñêëàäí³ñòü ä³àãíîñòèêè ð³äê³ñíèõ ôîðì ïàòîëîã³¿
îáì³íó ðå÷îâèí, â³äñóòí³ñòü åò³îïàòîãåíåòè÷íîãî
ë³êóâàííÿ òà ïðîãíîñòè÷íó íåâèçíà÷åí³ñòü ùîäî
îäóæàííÿ òà æèòòºçäàòíîñò³ òàêèõ õâîðèõ.

Ïåðñïåêòèâè ïîäàëüøèõ äîñë³äæåíü

Áóäå ïðîäîâæåíî âèâ÷åííÿ ñïàäêîâèõ òà âðîä-
æåíèõ ïàòîëîã³é ç ìåòîþ óçàãàëüíåííÿ òà àíàë³çó.
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ËÈÏÎÄÈÑÒÐÎÔÈß Ó ÐÅÁ¨ÍÊÀ ÃÐÓÄÍÎÃÎ
ÂÎÇÐÀÑÒÀ: ÑÎÁÑÒÂÅÍÍÎÅ ÍÀÁËÞÄÅÍÈÅ

Ë. À. Áåçðóêîâ, Â. Ñ. Õèëü÷åâñêàÿ, È. Ì. Êîñòåöêèé

Ðåçþìå. Âðîæä¸ííàÿ ãåíåðàëèçîâàííàÿ ëèïîäèñòðîôèÿ –
ðåäêîñòíîå íàñëåäñòâåííîå çàáîëåâàíèå, õàðàêòåðèçóþùååñÿ
èñ÷åçíîâåíèåì æèðà èç ïîäêîæíîé êëåò÷àòêè. Â ñòàòüå èçëî-
æåíû äàííûå ëèòåðàòóðû îá ýòèîëîãèè, ïàòîãåíåçå, êëèíè÷åñ-
êîé êàðòèíå, âîçìîæíîñòÿõ äèàãíîñòèêè è ëå÷åíèÿ çàáîëåâà-
íèÿ. Ïðåäñòàâëåíî ñîáñòâåííîå êëèíè÷åñêîå íàáëþäåíèå âðîæ-
ä¸ííîé ëèïîäèñòðîôèè ó ðåá¸íêà ãðóäíîãî âîçðàñòà.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: äåòè, íàðóøåíèå îáìåíà ëèïèäîâ,
ëèïîäèñòðîôèÿ.

THE CONGENITAL GENERALIZED
LIPODYSTROPHY IN INFANT: OWN OBSERVATION

L. A. Bezrukov, V. S. Khilchevska, I. M. Kostetsky

Abstract. The congenital generalized lipodystrothy is a rare
hereditary disease characterized by the disappearance of fat
from the subcutaneous tissue. In the article the brief literary data
about etiology, pathogenesis, clinical picture, opportunities of
the diagnostics and treatment of the disease are addused. The
own clinical observation of generalized lipodystrothy in infant
is presented.

Key words: children, metabolic disturbance of lipid, lipo-
dystrophy.
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