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групи, окрім діареї, яка, попри незначну частку репрезентації у хворих, вірогідно довше
спостерігалася у дітей 0-11 років. Після п’ятого дня лікування у стаціонарі у підлітків
зберігались такі клінічні симптоми як загальна слабкість, кашель, явища фарингіту та
екзантема, яка реєструвалась у цій віковій групі рідше, проте утримувалась більш тривалий
час. Характер екзантеми варіював від розеольозної до геморагічної. Найбільша частка дітей з
тяжким ступенем порушення загального стану внаслідок перебігу коронавірусної хвороби
COVID-19 реєструвалась у групі підлітків, що може пояснюватись домінуванням у більшості
хворих даної вікової групи ураження нижніх дихальних шляхів та розвитком пневмонії у
58,2 % випадків у порівнянні з хворими ІІ групи, де частота пневмонії не перевищувала 23,9
%, а частка пацієнтів з тяжким порушенням стану склала 16,4 %. Слід також зазначити, що у
підлітків траплявся підвищений ризик ураження нижніх дихальних шляхів у результаті
респіраторної інфекції, зумовленої SARS-COV-2: співвідношення шансів (СШ) – 4,43
(95%ДІ: 2,4-8,1); відносний ризик (ВР) – 1,99 (95%ДІ:1,36-2,9), абсолютний ризик (АР) –
0,35.

Також встановлено,що, середня тривалість перебування на стаціонарному ліжку дітей
ІІ групи становила 8,6 днів, а підлітків 11,5. Крім того, пацієнти підліткового віку вірогідно
триваліше отримували препарати системних глюкокортикостероїдів та потребували кисневої
дотації, а також частіше отримували антибіотикотерапію та потребували інфузійної терапії.

Таким чином, в підлітковому віці зменшується епідеміологічна роль родинних
контактів щодо СOVID-19, а зростає значення невстановлених поза родинних джерел
інфекції (44,2%). Клінічний перебіг коронавірусної хвороби у пацієнтів підліткового віку
вирізняється більш тривалим інтоксикаційним синдромом та симптомами ураження нижніх
дихальних шляхів.Частка дітей з тяжким ступенем порушення загального стану серед
підлітків склала 16,4%, що зумовлено домінуванням ураження нижніх дихальних шляхів з
розвитком пневмонії у 58,2% випадків, що потребувало більш тривалого та інтенсивного
лікування.
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До спадкових захворювань із порушенням обміну вуглеводів відноситься

галактоземія. При галактоземії ушкоджений метаболізм галактози в глюкозу внаслідок
генетичного дефекту фермента галактозо-І-фосфатуридил-трансферази (Г-І-ФУТ), що
призводить до накопичення в організмі токсичних продуктів. Частота галактоземії в країнах,
де проводиться неонатальнний скринінг, коливається від 1:18000 до 1:180000.
Співвідношення статей становить 1:1; тип успадкування аутосомно-рецесивний. Для
галактоземії притаманна генетична гетерогенність, клінічні прояви характеризуються
виразним клінічним поліморфізмом. Так, класична галактоземія може перебігати за трьома
клінічними варіантами у вигляді неонатального грамнегативного сепису, диспептичних
порушень, ураження печінки та затримки психомоторного розвитку. Існує декілька варіантів
перебігу класичної галактоземії з частковим дефіцитом фермента - варіант Дюарте.
Діагностика захворювання базується на визначенні активності фермента в сироватці крові та
проведенні молекулярно-генетичного дослідження. Медикаментозна терапія полягає в
симптоматичному лікуванні критичних станів, які притаманні для даного захворювання. В
основі специфічного лікування – пожиттєве дотримання безлактозної дієти.

Зважаючи на вищевиладене, вважали за доцільне представити клінічний випадок
особливостей перебігу спадкової патології обміну речовин у дівчинки М., яка народилася від
другої вагітності та других пологів на 38-у тижні вагітності з масою тіла 2500 г. В першу
годину життя зафіксована короткочасна зупинка серця. Виписана на третю добу.
Вигодовувалась високоадаптованою сумішшю. У зв’язку з відсутністю набування ваги тіла
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вперше була госпіталізована з діагнозом білково-енергетична недостатність. Невдовзі у віці
3,5 місяців в дитини була діагностована кардіоміопатія. В подальшому майже щомісяця
дитина знаходилася на стаціонарному лікуванні, адже на фоні інтеркурентних респіраторних
захворювань наростала полісистемність уражень з негативною динамікою клінічної
симптоматики. Враховуючи нетиповий перебіг захворювання, у віці 9 місяців була
консультована в центрі орфанних захворювань “ОХМАТДИТ”: виявлено підвищення вмісту
ацетилкарнітіну С8 за результатами тандемної мас-спектрометрії плазми крові, а також
підвищення амонію та лактату в крові. Подальша клінічна симптоматика в дитини
супроводжувалась мультисистемним ушкодженням (з переважним залученням серця,
печінки та ЦНС) з розвитком полісерозитів, що потребувало виключення системного
захворюванн сполучної тканини. Після першого року життя відмічали деяку затримку
статокінетичного розвитку. Проведення молекулярно-генетичного дослідження дозволило
виявити дві патогенних мутації у гені GALT (гомозигота), що асоціювало з діагнозом
галактоземії Дюарте. Крім того, виявлено один патогенний варіант у гені GLDC, що асоціює
з аутосомно-рецесивною  гліциновою енцефалопатією. Також повне екзомне секвенування
виявило дві мутацї гену TRMT5 в гетерозиготному стані, що дозволило верифікувати
діагноз: спадкове порушення обміну речовин із групи дефектів мітохондріального
дихального ланцюга:  комбінований дефіцит окисного фосфорилювання 26 типу; аутосомно-
рецесивний тип успадкування. Вторинна кардіоміопатія. Затримка стато-моторного та психо-
мовленевого розвитку. Симптоматична епілепсія. Гепатит. Синдром гепатомегалії. На даний
час дитина не ходить, не тримає іграшки, не розмовляє.

Таким чином, представлений клінічний випадок демонструє труднощі проведення
диференційної діагностики та постановки остаточного діагнозу у дитини з комбінацією
орфанних спадкових захворювань обміну речовин.
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Серцева дисфункція є загальновизнаним ускладненням тяжкого сепсису та
септичного шоку. Проте в сучасній літературі доволі обмежена кількість робіт, присвячених
сепсиc-індукованій міокардіальнійд исфункції в неонатології.

Тому, метою роботи було вивчити роль окремих електрокардіографічних маркерів
міокардіальної дисфункції в новонароджених з сепсисом, які можуть бути використані як
скринінгові методи з метою верифікації можливого розвитку серцево-судинної дисфункції
при неонатальному сепсисі.

Для реалізації поставленої мети під спостереженням на базі відділення інтенсивної
терапії новонароджених, відділення патології новонароджених і відділення виходжування
передчасно народжених дітей ОКНП «Чернівецька обласна дитяча клінічна лікарня» м.
Чернівці перебували 69 новонароджених із проявами генералізованого інфекційно-
запального процесу. До I групи увійшли 32 (46,4%) новонароджені з терміном гестації 37–42
тижні (38,5±0,24 тижня), до II групи — 37 (53,6%) передчасно народжених немовлят із
терміном гестації до 36 тижнів включно (32,4±0,40 тижня) (р<0,05). Середні показники маси
тіла й довжини тіла при народженні становили відповідно 3297,3±115,84 г і 52,5±0,75 см у І
групі та 1810,9±80,46 г і 42,2±0,69 см у ІІ групі (р<0,05). Для вивчення функціонального
стану міокарда використовувалася електрокардіографія (ЕКГ) у стандартних відведеннях
Ейнтховена (І, ІІ, ІІІ), у посилених однополюсних відведеннях від кінцівок за Гольденбергом
(aVR, aVL, aVF) і у 6 прекардіальних відведеннях за Вільсоном (V1 — V6) зі швидкістю
руху стрічки 50 мм/с. ЕКГ виконувалася на електрокардіографі «NihonKohdenCardiofaxC»
(Японія) після годування новонародженого. Записувалася і оцінювалася ЕКГ відповідно до


