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Вступ
Вроджений гіперінсулінізм (ВГІ) – це спадко-

ве захворювання, що характеризується неадек-
ватною гіперсекрецією інсуліну бета-клітинами 
підшлункової залози і призводить до розвитку гі-
поглікемії [1,3]. ВГІ є рідкісним захворюванням. 
Частота ВГІ в  Європейських країнах складає в 
середньому 1:30000 – 1:50000 живих новонаро-
джених. Не дивлячись на незначну розповсюдже-
ність, ВГІ є одним з основних причин персисту-
ючих гіпоглікемій у дітей першого року життя. 
Найчастіше причиною ВГІ є патогенні мутації. 
У теперішній час в літературі описано 14 генів, 
мутації яких можуть призводити до розвитку ВГІ. 
Крім цього, існують синдромальні патології, у 
симптомокомплекс яких може входити гіперінсу-
лінемічні гіпоглікемії. Окрему групу складають 
транзиторні гіперінсулінемічні гіпоглікемії но-
вонароджених, що розвиваються як ускладнення 
перинатального періоду або як наслідок затрим-
ки внутрішньоутробного розвитку. Наявність тієї 
чи іншої генетичної мутації визначає унікальний 
шлях розвитку ВГІ [5,7]. 

ВГІ є гетерогенним захворюванням  з погляду 
клінічного перебігу та різноманітності морфоло-
гічних форм [8,10]. Як правило, ВГІ маніфестує в 
перші дні або тижні життя і проявляється важки-
ми персистуючими гіпоглікеміями, для усунення 
яких потрібно внутрішньовенна інфузія глюкози 
у вкрай високих дозах. Однак, зустрічаються і 
більш  легкі форми з дебютом до трирічного віку 
та неважким перебігом. Як правило, при ВГІ гіпо-
глікемії спостерігаються натще, хоча при деяких 
формах гіперсекреція інсуліну може бути індуко-
вана їжею. Новонароджені з ВГІ часто народжу-
ються великими для свого гестаційного віку та 
при відсутності адекватної терапії  набирають ба-
гато ваги [6,11]. 

Своєчасна діагностика захворювання дозволяє 
знизити ризик розвитку неврологічних усклад-
нень вродженого ГІ. Основним критерієм поста-
новки діагнозу ВГІ є наявність підвищеного рів-
ня інсуліну (інсулін у крові більше 2,0 мкМО/мл), 
гіпоглікемії (глюкоза  крові менше 3,0 ммоль/л).   
Кетонові тіла   крові  (3-гідроксибутират) менше 
1,0 ммоль/л та відсутні  у сечі [4,9]. Частими труд-
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Резюме
Вступ. Вроджений гіперінсулінізм (ВГІ) – спадкове захворювання, що характеризується неадекватною 

гіперсекрецією інсуліну бета-клітинами підшлункової залози і призводить до розвитку гіпоглікемії. Частота 
розповсюдження ВГІ в  Європейських країнах складає в середньому 1:30000 – 1:50000 живих новонароджених. 
Незважаючи на незначну розповсюдженість, ВГІ є однією з основних причин персистуючих гіпоглікемій у ді-
тей першого року життя.

Мета роботи – на власному клінічному досвіді спостереження та лікування дитини з вродженим ГІ про-
демонструвати сучасний стан даної проблеми в умовах обмеженого досвіду роботи з подібними рідкісними 
патологіями у дітей.

Матеріал та методи дослідження. В основу дослідження покладено аналіз обстеження та лікування 
дитини з діагнозом ВГІ. Комплекс діагностичних заходів включав: клініко-лабораторні дослідження, ультраз-
вукові дослідження, магнітно-резонансну томографію, молекулярно-генетичні дослідження.

Результати дослідження. Враховуючи наявність підвищеного рівня інсуліну у крові (рівень інсуліну в крові 
>2,0 мкМО/мл) на тлі гіпоглікемії (глюкоза в крові < 3,0 ммоль/л) у дитини виставлений діагноз вроджений 
ГІ. Були виключені: недостатність кори надниркових залоз, захворювання щитовидної залози, пангіпопітуі-
таризм, спадкові хвороби обміну речовин. Консервативне лікування глюкозою у дитини з ВГІ не показало ба-
жаних результатів. У якості додаткового обстеження проведено молекулярно-генетичне дослідження генів і 
виявлена гетерозіготна мутація гена ABCC8, що свідчить про фокальну форму ВГІ. Єдиним дієвим методом 
лікування даної патології є часткова резекція підшлункової залози з видаленням патологічного локусу. Дитина 
прооперована в Датській дитячій клініці, проведена енуклеація вогнища ураження в підшлунковій залозі, ви-
явленого методом позіційно-емісійної (ПЕТ) та комп’ютерної (КТ) томографії.

Висновки. 1. У разі виявлення у дитини гіпоглікемії необхідна своєчасна діагностика захворювання, що 
дозволяє знизити ризики розвитку неврологічних ускладнень  вродженого ГІ. 2. Консервативне лікування фо-
кальної форми ВГІ у дітей не дає вагомих результатів щодо попередження гіпоксичного ураження головного 
мозку. 3. Патогенетичним методом лікування фокальної форми ВГІ є часткова панкреатектомія.
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нощами у постановці діагнозу є неспецифічність 
клінічної картини гіпоглікемії, первинне встанов-
лення діагнозу епілепсії на тлі судом без контролю 
глікемії, а також необхідність оцінки рівня інсуліну 
виключно на тлі гіпоглікемії та без урахування ре-
ферентних значень лабораторії. Основне завдання 
лікування ВГІ полягає у досягненні стійкої еугліке-
мії на тлі нормального режиму харчування [2].

Мета роботи – на власному клінічному досві-
ді спостереження та лікування дитини з вродженим 
гіперінсулінізмом продемонструвати сучасний стан 
даної проблеми в умовах обмеженого досвіду робо-
ти з подібними рідкісними патологіями у дітей.

Матеріал та методи дослідження
В основу дослідження покладено аналіз обсте-

ження та лікування дитини з діагнозом ВГІ на базі 
педіатричного відділення Комунального некомер-
ційного підприємства «Одеська обласна дитяча 
клінічна лікарня» (м. Одеса, Україна).

Комплекс діагностичних заходів включав: 
1. Клініко-лабораторні дослідження (добове 

моніторування рівня глюкози крові натще та кож-
ні 2-3 години, визначення рівня інсуліну на фоні 
гіпоглікемії, електролітів, С-пептиду, сомато-
тропного гормону, загальний аналіз крові, загаль-
ний аналіз сечі, кетонові тіла сечі).

2. Ультразвукові дослідження (нейросоногра-
фія, електрокардіографія, ехокардіографія, ехоен-
цефалографія, ультразвукове дослідження органів 
черевної порожнини).

3. Магнітно-резонансна томографія структур 
головного мозку.

4. Молекулярно-генетичне дослідження.

Клінічний випадок
Дитина П. народилась від ІІІ вагітності, ІІ по-

логів. І вагітність закінчилась фізіологічними по-
логами, друга - позаматкова вагітність. На 5-му 
місяці теперішньої вагітності жінка перехворіла 
на COVID-19 у легкій формі, пологи відбулися 
в термін 37 тижнів вагітності без особливостей. 
Хлопчик народився з масою 3000 г. Оцінка за шка-
лою Апгар 8/9 балів. На другу добу життя рівень 
глюкози складав 1,7 мкмоль/л, що було розціне-
но як ознака періоду адаптації. Стан дитини був 
стабільним, тому хлопчика було виписано з по-
логового будинку на 3 добу життя. Перші клінічні 
ознаки захворювання з’явилися у віці 3 місяців, 
коли була відмічена млявість, тремор і ністагм. 
Дитина була госпіталізована до педіатричного 
відділення Комунального некомерційного підпри-
ємства «Одеська обласна дитяча клінічна лікар-
ня» для обстеження і лікування. При поступленні 
до стаціонару стан дитини був середнього ступе-
ня тяжкості. Дитина активна, рухлива, з підви-
щеним апетитом, є прогресуюче збільшення маси 
тіла – у 3,5 місяці дитина мала вагу 6900 г. При 
поступленні в стаціонар рівень глюкози крові ста-
новив 1,8-2,1ммоль/л. Внутрішньовенна інфузія 
розчину глюкози 10%  з розрахунку 8 мг/кг/добу 
не дала бажаного результату – через 30 хвилин 
після інфузії рівень глюкози склав 2,2 ммоль/л.                     

Враховуючи наявність підвищеного рівня інсу-
ліну -17,6 мкМОд/мл, 8,4мкМОд/мл на тлі гіпо-

кетонічної (кетонові тіла сечі не виявлені), стій-
кої до лікування розчинами глюкози гіпоглікемії 
(глюкоза в крові менше 3,0 ммоль/л), був вистав-
лений діагноз вродженого гіперінсулінізму.

З метою диференціальної діагностики були ви-
конані наступні обстеження: 

- Для виключення спадкових хвороб обміну 
речовин (дефіцит дегідрогеназ жирних кислот, 
хвороба кленового листа та ін.) визначали рівень 
жирних кислот, аміаку, лактату, pH крові, кислот-
но-лужного стану (КЛС) крові, проведено тонко-
шарову хроматографію амінокислот. Показники 
були в межах вікових норм.

- Для виключення недостатності кори наднирко-
вих залоз визначали рівень кортизолу та 17-ОН про-
гестерону. Показники не перевищували вікову норму.

- Для виключення захворювань щитовидної за-
лози визначали рівень ТТГ, Т4. Змін рівня показ-
ників не було.

- Для виключення пангіпопітуітаризму проведено 
МРТ зони турецького сідла. Патології не виявлено.

- Зважаючи на наявність неврологічної симп-
томатики, виконано МРТ структур головного моз-
ку. Патології не виявлено.

Після клініко-лабораторного підтвердження 
ВГІ та виключення варіантів транзиторних і син-
дромальних форм гіперінсулінізму дитині та його 
батькам було проведено молекулярно-генетичне 
дослідження генів і виявлено гетерозіготну му-
тацію ABCC8, успадковану від батька (батько не 
хворіє), що підтверджує генетичний діагноз ВГІ 
та свідчить про фокальну форму захворювання. 

Заключний діагноз: Вроджений гіперінсулі-
нізм, фокальна форма.

У якості терапії, після отримання інформованої 
згоди батьків, дитині був призначений інсулінос-
татичний препарат Прогликем в дозі 5 мг/кг/добу 
перорально. Після досягнення стійкої еуглікемії ( 
3,5-4 ммоль/л) дитина була виписана додому.

Враховуючи можливий розвиток формування 
резистентності до прогликему,  з необхідністю 
підвищення дози і виникненням побічних ефек-
тів, єдиним дієвим методом лікування фокаль-
ної форми ВГІ є часткова резекція підшлункової 
залози з видаленням патологічного локусу. Для 
оперативного лікування дитина була направле-
на для госпіталізації в Данію, у дитячу клініку з 
Центром вродженого гіперінсулінізму. При прове-
денні ПЕТ/КТ з ДОФА виявлений великий вогни-
щевий процес розміром 7 мм у кільці підшлунко-
вої залози. Інтраопераційно енуклейовано локус 
ураження без ушкодження жовчних протоків та 
протоків підщлункової залози. Післяопераційний 
моніторинг 8-годинного голодування пацієнта не 
виявив зниження рівня глюкози крові. Наприкінці 
голодування рівень глюкози крові – 3,5 ммоль/л, 
інсуліну крові – 1,4 мкМОд/мл. Дитина виписана 
без медикаментозного лікування в задовільному 
соматичному та неврологічному стані.

Висновки
1. У разі виявлення у дитини гіпоглікемії необхідна 

своєчасна діагностика захворювання, що дозволяє зни-
зити ризики розвитку неврологічних ускладнень ВГІ.

2. Консервативне лікування фокальної форми 
ВГІ у дітей не дає вагомих результатів щодо попе-
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редження гіпоксічного ураження головного мозку.
3. Єдиним адекватним методом лікування фо-

кальної форми ВГІ є часткова панкреатектомія.

Перспективи подальших досліджень
ВГІ у дітей – складний діагноз, найчастішою 

причиною якого є патогенні мутації. Перед нео-
натологами, педіатрами, дитячими ендокрино-
логами та дитячими хірургами постає завдання 

детального вивчення кожного клінічного випадку 
стійкої гіпоглікемії, аналізу отриманих результа-
тів та розробки адекватної тактики надання допо-
моги та лікування таких пацієнтів. 

Конфлікт інтересів: відсутній.

Джерело фінансування: стаття опублікова-
на без будь-якої фінансової підтримки.
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CLINICAL CASE OF CONGENITAL HYPERINSULINISM

M.L. Aryayev1, T.V. Voloshchuk1, I.V. Kuzmenko2,  L.O. Vyhodchenko2, D.V. Usenko1

Odesa national medical university1; Odesa regional children clinical hospital2

(Odesa, Ukraine)

Summary
Introduction. Congenital hyperinsulinism (HI) is a hereditary disease characterized by inadequate insulin hypersecretion by 

pancreatic beta-cells and leading to hypoglycemia. The prevalence of HI in European countries is on average 1:30,000 - 1:50,000 live 
births. Despite its low prevalence, HI is one of the main causes of persistent hypoglycemia in children of the first year of life.

The aim of the study is to demonstrate the current clinical experience of observation and treatment of a child with HI in the 
conditions of limited experience of work with similar rare pathologies in children.

Material and methods of research. The study is based on the analysis of examination and treatment of a child diagnosed with HI. 
The set of diagnostic measures included: clinical and laboratory studies, ultrasound, magnetic resonance imaging, molecular genetic 
studies.

Results of the research. Seeing the presence of elevated insulin levels (blood insulin more than 2.0 μIU / ml) on the background of 
hypoglycemia (blood glucose less than 3.0 mmol / l), the child was diagnosed with congenital hyperinsulinism.

Considering the possible etiological and pathogenic factors of HI in children, hereditary metabolic diseases (deficiency of fatty acid 
dehydrogenase, maple leaf disease, etc.), adrenal insufficiency, thyroid disease, panhypopituitarism were excluded.

Conservative glucose treatment in a child with HI did not show the desired results. Additional examination included a molecular 
genetic study of genes and a heterozygous mutation of the ABCC8 gene was detected, which indicates a focal form of HI.

The only effective method of treatment of this pathology is partial resection of the pancreas with removal of the pathological locus. 
The child was operated at the Danish Children's Clinic, where enucleation of the lesion in the pancreas was performed, which was 
detected by position-emission (PET) and computed tomography (CT).

Conclusions. 1. In case of detection of hypoglycemia in a child, timely diagnosis of the disease is necessary, which reduces the risk 
of neurological complications of HI. 2. Conservative treatment of focal forms of HI in children does not give significant results and is 
not appropriate. 3. Partial pancreatectomy is a pathogenic method of treatment of focal form of HI.

Key words: Congenital Hyperinsulinism; Hypoglycemia; Children.
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