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Мета — показати особливості перебігу та лікування синдрому Жильбера в новонародженої дитини.
Матеріали та методи. Наведено клінічний випадок власного спостереження за новонародженою дитиною з синдромом Жильбера. Розглянуто
особливості перебігу та лікування цього захворювання.
Результати. Важливо, що труднощі діагностики синдрому Жильбера в новонароджених пов'язані передусім з актуальними проблемами в неонатології, зокрема,
з діагностикою пігментних порушень, що виникають при обміні білірубіну. Поліморфізм симптомів синдрому Жильбера та відсутність чіткого зв'язку з рівнем
білірубіну в плазмі крові ускладнюють діагностику зазначеного захворювання, особливо це стосується новонароджених дітей. Особливість перебігу синдрому
Жильбера в обстеженого нами хлопчика: ранній початок захворювання (від дня народження), висока гіпербілірубінемія (загальний білірубін — 189,2 мкмол/л,
прямий — 24,3 мкмол/л, непрямий — 164,9 мкмол/л), інтермітуючі напади жовтяниці. Тяжкість захворювання обумовлена також транзиторним станом
новонародженого: гіпоксично(ішемічним ураженням центральної нервової системи, транзиторною дисфункцією кори наднирників, відкритим овальним вікном
і недотриманням матір'ю чітких принципів лікування синдрому Жильбера в новонародженого, який перебуває на грудному вигодовуванні.
Висновки. Особливість синдрому Жильбера полягає в тому, що мати знаходиться в групі ризику щодо народження хворої дитини у зв'язку з
обтяженим спадковим анамнезом по лінії батька (синдром Жильбера). Тому необхідно проводити медико(генетичне консультування при плануванні
народження дитини з визначенням ступеня ризику її народження з таким захворюванням.
Дослідження виконані відповідно до принципів Гельсінської декларації. На проведення досліджень отримано інформовану згоду батьків дитини.
Автори заявляють про відсутність конфлікту інтересів.
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Purpose — to demonstrate the features of the course and treatment of Gilbert's syndrome in a newborn.
Materials and methods. We present A clinical case of follow(up of a newborn with Gilbert's syndrome. The paper examines the features of the course and treat(
ment of this disease.
Results. Important is the fact that the difficulties in diagnosing Gilbert's syndrome in newborns are primarily due to current problems in neonatology, namely the diagnos(
tics of pigmentary disorders that occur during bilirubin metabolism. The polymorphism of Gilbert's syndrome symptoms and the lack of a clear association with plasma
bilirubin levels make it difficult to diagnose the disease, especially in newborns. The peculiarity of the course of Gilbert's syndrome in the given case is as follows: early onset
of the disease (from the day of birth), the presence of high hyperbilirubinemia (total bilirubin — 189.2 μmol/l, direct bilirubin — 24.3 μmol/l, indirect bilirubin —
164.9 μmol/l), intermittent attacks of jaundice. The severity of the disease is also due to the transient condition of the newborn: hypoxic and ischemic lesions of the CNS,
transient dysfunction of the adrenal cortex, open oval window, and the mother's failure to follow clear principles of treatment of Gilbert's syndrome in breastfed infants.
Conclusions. The peculiarity of this disease is the fact that the mother is at risk of giving birth to a sick child due to a burdened hereditary history of the pater(
nal line (Gilbert's syndrome). Therefore, it is necessary to provide medical and genetic counseling when planning the birth of a child to determine the degree
of risk of birth with this 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 interest was declared by the authors.
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Цель — показать особенности течения и лечения синдрома Жильбера у новорожденного ребенка.
Материалы и методы. Приведен клинический случай собственного наблюдения за новорожденным дребенком с синдромом Жильбера. Рассмотрены
особенности течения и лечения данного заболевания.
Результаты. Важным является то, что трудности диагностики синдрома Жильбера у новорожденных связаны в первую очередь с актуальными
проблемами в неонатологии, а именно, с диагностикой пигментных нарушений, возникающих при обмене билирубина. Полиморфизм симптомов
синдрома Жильбера и отсутствие четкой связи с уровнем билирубина в плазме крови осложняют диагностику данного заболевания, особенно это
касается новорожденных детей. Особенность течения синдрома Жильбера у обследованного нами мальчика: раннее начало заболевания (с дня
рождения), высокая гипербилирубинемия (общий билирубин — 189,2 мкмол/л, прямой — 24,3 мкмол/л, непрямой — 164,9 мкмол/л),
интермиттирующие приступы желтухи. Тяжесть заболевания обусловлена также транзиторным состоянием новорожденного: гипоксически(
ишемическим поражением центральной нервной системы, транзиторной дисфункцией коры надпочечников, открытым овальным окном и
несоблюдением матерью четких принципов лечения синдрома Жильбера у новорожденного, находящегося на грудном вскармливании.
Выводы. Особенность синдрома Жильбера заключается в том, что мать находится в группе риска по рождению больного ребенка в связи с
отягощенным наследственным анамнезом по линии отца (синдром Жильбера). Поэтому необходимо проводить медико(генетическое
консультирование при планировании рождения ребенка с определением степени риска его рождения с данным заболеванием.
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Вступ

Відомо, що синдром Жильбера (сімейна
негемолітична жовтяниця, спадкова неге�

молітична білірубінемія, пігментні гепатози)
вперше описаний понад 100 років тому францу�
зькими лікарями Августіном Ніколя Жильбе�
ром та П'єром Леребулле як проста сімейна
холемія [4]. Причина захворювання — генетич�
ний дефект ферменту уридиндифосфатглюку�
ронілтрансферази (УДФ�ГТ1) у печінці, при
якому порушується обмін білірубіну. Клінічно
синдром Жильбера (СЖ) проявляється пере�
міжною або хронічною жовтяницею без вираже�
них первинних змін структури та функції печін�
ки і без наявних ознак гемолізу й холестазу.
Захворювання не має етнічної залежності і
більш поширене серед чоловічого населення [1].

Розрізняють вроджений варіант СЖ, за
якого клінічні прояви розвиваються частіше
у віці 12–30 років без попереднього гострого
вірусного гепатиту та СЖ, клінічні симптоми
якого маніфестують після перенесеного гос�
трого вірусного гепатиту [9]. Згідно з існую�
чою класифікацією, виділяють такі клінічні
варіанти: диспептичний (43,2%), астено�веге�
тативний (15,9%), жовтушний (14,8%) і без�
симптомний (26,1%) [6,7]. У дітей старшого
віку з безсимптомним перебігом хвороби
зустрічаються неспецифічні симптоми, такі як
спазми нижніх відділів кишечника, втомлюва�
ність, слабкість. Спостерігається підвищена
реактивна та особиста тривожність, погане
самопочуття та зниження активності, пору�
шення біоритму, розвивається астенічний
синдром. У деяких випадках при цьому захво�
рюванні може відмічатися помірне збільшен�
ня печінки, холецистит, у тому числі кальку�
льозний, холангіт. Майже у всіх хворих ви�
являються зміни біохімічного складу жовчі.
Тому пацієнти із СЖ входять до групи підви�
щеного ризику розвитку холелітіазу.

Актуально, що труднощі діагностики СЖ
у новонароджених пов'язані передусім з акту�
альними проблемами в неонатології, зокрема,
з діагностикою пігментних порушень, які вини�
кають при обміні білірубіну, коли жовтяниця
спостерігається у 60% доношених та у 80%
недоношених немовлят. Поліморфізм симпто�
мів СЖ і відсутність чіткого зв'язку з рівнем
білірубіну в плазмі крові ускладнюють діагно�

стику цього захворювання, особливо це стосу�
ється новонароджених дітей [2,5,8].

Принципово важливе значення мають осо�
бливості лікування СЖ у новонароджених
на грудному вигодовуванні. Лікування таких
дітей ускладнюється тим, що ефект залежить не
тільки від методики лікування дитини, але й
передусім від способу життя матері, яка має дот�
римуватися чітких принципів лікування СЖ:
уникати погрішностей у харчуванні; виключити
патологічний вплив деяких медикаментів (салі�
цилати, пероральні контрацептиви — малюки
можуть їх отримувати з грудним молоком мате�
рі); запобігати дії провокативних факторів, які
можуть спричинити часті рецидиви захворюван�
ня новонародженого (інфекції, стреси) [3,10].

Профілактика CЖ полягає в медико�гене�
тичному консультуванні в сім'ї з обтяженим
спадковим анамнезом щодо цього захворюван�
ня на етапі планування народження дитини.

Мета дослідження — показати особливості
перебігу та лікування синдрому Жильбера
в новонародженої дитини.

Дослідження виконані відповідно до прин�
ципів Гельсінської декларації. На проведення
досліджень отримано інформовану згоду бать�
ків дитини.

Клінічний випадок

Наведено випадок захворювання на СЖ, клі�
нічні прояви якого спостерігалися від народжен�
ня, а також описано особливості його перебігу.
Зокрема, після лікування в стаціонарі (фототе�
рапія, урсодеоксихолева кислота) у віці 1 місяця
інтермітуючий напад жовтяниці з високою
гіпербілірубінемією (білірубін без ознак гемолі�
зу) розвинувся у хлопчика на 6�ту добу перебу�
вання вдома. Крім того, у ході спостереження
виникли питання діагностики, лікування, про�
філактики рецидивів клінічних проявів захво�
рювання та тактики ведення дитини.

Хлопчик Б., віком 1 місяць, госпіталізований
до відділення раннього дитинства з неонаталь�
ними ліжками дитячої міської клінічної лікарні
м. Полтави в ургентному порядку за напра�
вленням педіатра з діагнозом «Неонатальна
жовтяниця», затяжний перебіг зі скаргами
матері на жовтушне з бронзовим відтінком
забарвлення шкірних покривів, субіктерич�
ність склер, зригування, кишкові коліки. Хво�

Исследование выполнено в соответствии с принципами Хельсинкской декларации. На проведение исследований получено информированное
согласие родителей ребенка.
Авторы заявляют об отсутствии конфликта интересов.
Ключевые слова: синдром Жильбера, гипербилирубинемия, новорожденный ребенок.
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ріє від народження, лікування амбулаторне
(урсодеоксихолева кислота) — без ефекту.

З анамнезу відомо, що дитина народилася від
ІІ вагітності у жінки віком 30 років на тлі дис�
функції плаценти, загрози переривання в
ІІ триместрі вагітності, ІІ вчасних пологів, що
відбулися природнім шляхом. Маса тіла при
народженні — 2650 г, довжина — 48 см, оцінка за
шкалою Апгар на 1�й хвилині — 7 балів, на
5�й хвилині — 8 балів. Щеплений у пологовому
відділенні відповідно до віку. З народження
перебуває на вільному грудному вигодовуванні.
Спадковий анамнез зі слів матері не обтяжений.

Під час обстеження загальний стан дитини
середньої тяжкості. Тяжкість стану обумовлена
наявністю жовтяниці І–ІІ ступеня за шкалою
Крамера, субіктеричність склер. Слизові обо�
лонки вологі, м'язовий тонус дистонічний,
рефлекси періоду новонародженості жваві,
велике тім'ячко не напружене. Виражені про�
яви кон'юнктивіту. З боку внутрішніх органів
патології не виявлено. Діурез достатній. Випо�
рожнення перетравлені, жовті.

Під час перебування у відділенні проведено
загальноклінічне, біохімічне та інструменталь�
не обстеження. Загальний аналіз крові: гемо�
глобін — 172 г/л, еритроцити — 5,0х1012/л, лей�
коцити — 6,9х109/л, кольоровий показник
(КП) — 1,0, швидкість осідання еритроцитів
(ШОЕ) — 3 мм/год, паличкоядерні нейтрофіли —
1%, сегментоядерні — 17%, еозинофіли —
4%, лімфоцити — 68%, моноцити — 10%.

Група крові дитини — В (ІІІ), резус�негатив�
на; матері — А (ІІ), резус�позитивна.

Загальний аналіз сечі: без патологічних змін.
Білірубін загальний — 189,2 мкмол/л,

прямий — 24,3 мкмол/л, непрямий —
164,9 мкмол/л.

Електроліти крові: калій — 4,7 ммоль/л, нат�
рій — 132 ммоль/л, кальцій — 2,9 ммоль/л, хлор —
95 ммоль/л.

Результати інструментальних методів
обстеження

Нейросонографія: внутрішньошлуночковий
крововилив (ВШК) І ступеня праворуч.

Електрокардіографія (ЕКГ): ритм синусовий,
частота серцевих скорочень (ЧСС) 143–171–
194 за хв, виражена аритмія, тахікардія. Низько�
амплітудна ЕКГ у відведеннях від кінцівок.

Ехокардіографія (ЕхоКГ): відкрите овальне
вікно (ВОВ) — 2 мм, міжшлуночкова перего�
родка ехогенно ціла.

Дитина оглянута спеціалістами: неврологом
(гіпоксично�ішемічне ураження центральної нер�

вової системи (ЦНС), ВШК І ст. праворуч, гострий
період, синдром м'язової дистонії), окулістом (очне
дно не змінене; кон'юнктивіт обох очей).

Проведене лікування: фототерапія, укрлів,
агвантар, еспумізан, цитомоксан. Виписаний
з відділення через чотири дні з поліпшенням,
жовтяниця відсутня, з діагнозом «Неонатальна
жовтяниця, затяжний перебіг. Гіпоксично�іше�
мічне ураження ЦНС, ВШК І ст., праворуч,
гострий період, синдром м'язової дистонії.
Кон'юнктивіт обох очей».

У зв'язку з погіршенням загального стану
дитини, появою жовтяниці шкірних покривів із
бронзовим відтінком на 6�ту добу після виписки
зі стаціонару хлопчик повторно в ургентному
порядку госпіталізований до того самого відді�
лення з діагнозом «Неонатальна жовтяниця,
затяжний перебіг. Синдром Жильбера? Жовтя�
ниця грудного молока?». Під час об'єктивного
обстеження загальний стан дитини середньої
тяжкості за рахунок жовтяниці ІІ–ІІІ ступеня за
шкалою Крамера. Після поглибленого опиту�
вання батьків дитини вдалося з'ясувати обтяже�
ний спадковий анамнез по лінії батька дитини —
СЖ, встановлений клінічно в дорослому віці.

Під час повторного обстеження в стаціонарі
в загальному аналізі крові і сечі патологія
не виявлена. Рівень загального білірубіну —
182,6 мкмоль/л, прямого — 35,3 мкмол/л,
непрямого — 147,3 мкмол/л, у динаміці —
125,3 мкмоль/л, 51,4 мкмоль/л, 73,9 мкмоль/л
відповідно. Електроліти крові: калій —
6,0 ммоль/л, натрій — 129 ммоль/л, кальцій —
2,7 ммоль/л, хлор — 104 ммоль/л; аланінаміно�
трансфераза (АЛТ) — 19 МО, аспартатаміно�
трансфераза (АСТ) — 48 МО.

Вміст 17�ОН�прогестерону в сироватці
крові — 2,1 нг/мл (норма — до 1,7 нг/мл).
Рівень лактатдегідрогенази — 533,32 U/I
(норма — до 430 U/I). Обстеження на верти�
кальні інфекції (уреоплазма, віруси герпесу І,
ІІ, VI типів, цитомегаловірус) негативні.

У зв'язку з наявністю бронзового відтінку
шкіри, диселектролітних порушень у вигляді
гіперкаліємії та підвищеного рівня 17�оксипро�
гестерону для виключення дисфункції кори
наднирників, як імовірної причини гіпербіліру�
бінемії, дитина консультована ендокринологом.

Для диференційної діагностики проведена
проба з фенобарбіталом як індуктором моноок�
сидазної системи. Позитивний результат про�
явився на 4�ту добу застосування препарату
(1 мг/кг/добу у 2 прийоми) у суттєвому зни�
женні візуального рівня жовтяниці.
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Молекулярно�генетичне обстеження на ген
UGT1A1 — ризик розвитку СЖ у легкій або
латентній формі.

Згідно з критеріями встановлення діагнозу
в обстеженого хлопчика, що базувалися на оцін�
ці клінічних симптомів (некон'югована жовтя�
ниця без ознак гемолізу та цитолітичного син�
дрому) і результатів додаткових лабораторно�
інструментальних досліджень — нейросоногра�
фії, ЕхоКГ, біохімічного та генетичного обсте�
ження, встановлено остаточний клінічний діаг�
ноз «Неонатальна жовтяниця, затяжний пере�
біг. Синдром Жильбера. Гіпоксично�ішемічне
ураження ЦНС, гострий період, синдром м'язо�
вої дистонії. Транзиторна дисфункція кори над�
нирників. ВОВ. Кон'юнктивіт обох очей».

Диференційний діагноз проведено з усіма
типами гіпербілірубінемій, гемолітичними ане�
міями, вродженим цирозом печінки, гепатита�
ми, холецистопатіями, атрезією жовчних ходів
або тонкої кишки.

Отже, тяжкість перебігу цього захворюван�
ня з інтермітуючими нападами жовтяниці з
високою гіпербілірубінемією обумовлена
передусім наявністю транзиторного стану в
обстеженої дитини: гіпоксично�ішемічного
ураження ЦНС, транзиторної дисфункції

кори наднирників, ВОВ і недотриманням
матір'ю чітких принципів лікування СЖ у
новонародженого на грудному вигодовуванні.
Особливість цього захворювання полягає в
тому, що мати перебуває в групі ризику щодо
народження хворої дитини у зв'язку з обтяже�
ним спадковим анамнезом по лінії батька
(синдром Жильбера). Клінічні прояви СЖ
можливі як при гомозиготному статусі за
геном UGT1А1, так і при гетерозиготному. У
хворих із гетерозиготним статусом переважає
латентний варіант перебігу захворювання.

Висновки

Під час диференційної діагностики затяж�
них жовтяниць у новонароджених слід завжди
виключати СЖ.

Особливу настороженість викликають ново�
народжені діти з цим синдромом, оскільки при
непрямій гіпербілірубінемії виникає ризик
розвитку білірубінової енцефалопатії.

Необхідним є медико�генетичне консульту�
вання батьків з обтяженим спадковим анамне�
зом у плануванні народження дитини з визна�
ченням ступеня ризику її народження із СЖ.
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