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Резюме.
Актуальність проблеми полягає у високому ступені можливого летального наслідку та інвалідизації немовлят 

з вродженою галактоземією, незважаючи на впровадження в Україні розширеного неонатального скринінгу.
Мета роботи �– на власному клінічному досвіді продемонструвати сучасний стан даної проблеми в умовах 

обмеженого досвіду роботи лікарів-неонатологів з рідкісною патологією у новонароджених.
Матеріал та методи дослідження. В основу дослідження покладено обстеження та лікування новонародженого 

з класичною формою вродженої галактоземії. Комплекс діагностичних заходів включав: клінічні, біохімічні, бактеріологічні 
дослідження, інструментальні: рентгенографія органів грудної клітки, ультразвукові дослідження, доплерографія, 
обстеження очного дна, патогістологічні дослідження. Всі обстеження проведено з дотриманням принципів біоетики.

Результати дослідження. У статті представлено випадок вродженої галактоземії І типу (класична форма) 
з тяжким перебігом та летальним виходом. Дитина народилася доношеною у жінки 38 років з обтяженим соматичним 
та акушерським анамнезом, шляхом кесаревого розтину. Особливістю клінічного перебігу вродженої галактоземії 
в даному клінічному випадку є це задовільний стан дитини від народження, впродовж перших 6 днів життя перебувала 
у відділенні сумісно з матір’ю. Серед клінічних симптомів спостерігали жовтяницю з 4‑ї доби життя на фоні 
вільного грудного вигодовування. На 4‑у добу проведений розширений неонатальний скринінг (21 спадкова хвороба). 
Жовтяниця (з непрямою гіпербілірубінемією) в динаміці зростала, незважаючи на проведення фототерапії. З 7‑ї доби 
життя спостерігали негативну динаміку загального стану новонародженого за рахунок інтоксикації зі зростанням 
гіпербілірубінемії, гепатомегалією, значними неврологічними порушеннями (гіпотонія, гіпорефлексія), у зв’язку з чим 
дитина була переведена у відділення інтенсивного догляду та другого етапу виходжування новонароджених. На 9‑у 
добу життя у зв’язку з появою геморагічного синдрому, погіршенням біохімічних показників крові (підвищені рівні 
кон’югованого білірубіну та печінкових трансаміназ) дитина переведена у відділення реанімації та інтенсивної 
терапії новонароджених, де проводилося відповідне лікування. Клінічний діагноз: Геморагічна хвороба, рання форма. 
Перинатальна інфекція. Гемолітична жовтяниця. На 13‑у добу при огляді очного дна було виявлено крововиливи 
у склоподібне тіло лівого ока. На 14‑у добу життя отримано позитивний результат неонатального скринінгу на 
галактоземію І типу, проведений повторний скринінг. Незважаючи на комплексну терапію, негативна динаміка 
зростала за рахунок прогресування проявів інтоксикації, дихальних розладів, неврологічної симптоматики, ознак ДВЗ-
синдрому та на 14‑у добу життя була констатована біологічна смерть дитини. Вроджена галактоземія у даному 
випадку підтверджена патологоанатомічним дослідженням та повторним позитивним результатом скринінгу.

Висновки. Враховуючи неспецифічність дебютних симптомів класичної форми вродженої галактоземії та 
десятиденний термін отримання результатів обстеження на галактоземію при неонатальному скринінгу, практичні 
неонатологи мають можливість запідозрити хворобу на підставі наявності прогресуючої жовтяниці (з високою 
гіпербілірубінемією), гепатомегалії з високим рівнем печінкових трансаміназ, порушень згортання крові, крововиливів 
у склоподібне тіло та негайно перевести дитину на безгалактозну/безлактозну суміш до отримання результатів скринінгу.

Ключові слова: вроджена галактоземія; новонароджені; неонатальний скринінг; клінічні прояви.

Вступ
Галактоземія – це спадкове захворювання обміну 

вуглеводів, в основі якого лежать мутації генів фер-
ментів, які беруть участь у метаболізмі галактози. 
Під терміном «галактоземія» розуміють групу з трьох 
спадкових аутосомно-рецесивних захворювань, при 
яких спостерігається вроджена недостатність одного 
з 3‑х ферментів: галактозо‑1‑фосфатуридинтрансфе
рази (GALT), галактокінази (GALK), уридиндифосф
атгалактозо‑4‑епімерази (GALE), які в нормі беруть 
участь у ланцюгу реакцій перетворення галактози на 
глюкозу. Внаслідок мутації у генах ферментів в орга-
нізмі хворого накопичуються надлишки галактози та 
її метаболітів, що призводить до тяжкого ураження 

печінки, нервової системи, катаракти, порушень згор-
тання крові, септичних ускладнень [1, 2, 3].

Найбільш тяжкою та найпоширенішою формою 
вродженої галактоземії є класична галактоземія (КГ), 
яка виникає внаслідок дефіциту ферменту GALT. Ген, 
який кодує фермент GALT, розташований на хромо-
сомі 9р13, включає близько 4,3 кБ ДНК, складається 
з 11 екзонів. На сучасному етапі визначено 336 му-
тацій у гені GALT. Характер мутацій та їх поєднання 
в гені впливають на резидуальну активність ферменту 
GALT [2, 3, 4].

Клінічно описані форми КГ: у вигляді дуже тяжкого 
перебігу (з дефіцитом GALT < 1%), яка без своєчасної 
діагностики та лікування закінчується летально, та 
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м’яка форма (варіант Дуарте) з легким або безсимп-
томним перебігом (дефіцит GALT 10‑25%). Частота 
виявлення КГ у населення різних етнічних популяцій 
варіабельна, в середньому – 1:40000‑60000 новонаро-
джених [4, 5, 6].

Захворювання зазвичай маніфестує в перші дні або 
тижні життя дитини та за відсутності лікування швидко 
прогресує з фатальним кінцем. На тлі грудного виго-
довування у новонародженого виникають блювання, 
діарея, м’язова гіпотонія, млявість. У динаміці захво-
рювання виникає і прогресує ураження печінки, що 
супроводжується жовтяницею, гепатомегалією, нерідко 
кровоточивістю внаслідок гіпокоагуляції. У перші дні 
після народження виявляють крововиливи у склопо-
дібне тіло або катаракту. За результатами лабораторних 
досліджень виявляють підвищення активності печін-
кових трансаміназ, фракцій білірубіну (некон’югована 
гіпербілірубінемія, що на пізніх стадіях трансформу-
ється у кон’юговану), гіпоглікемію, гіпоальбумінемію, 
знижений синтез VIII фактора згортання крові, нерідко 
виявляють гіперхлоремічний метаболічний ацидоз, гі-
пофосфатемію, генералізовану гіпераміноацидурію, що 
свідчить про вторинну дисфункцію канальців нирок. 
Загальні зміни у периферичній крові на тлі підвищення 
рівня С-реактивного білка та позитивного рівня про-
кальцитоніну є критерієм приєднання сепсису (частіше 
спричинений грам-позитивними мікроорганізмами). 
У дітей, які виживають, виникає хронічна печінкова 
недостатність, тяжке ураження нервової системи, ви-
ражена затримка психомоторного розвитку, що призво-
дить до глибокої інвалідизації та зменшення тривалості 
життя [1, 4, 5, 7].

Галактоземія – друге орфанне метаболічне захво-
рювання після фенілкетонурії, яке почали виявляти 
під час масового неонатального скринінгу у 60‑ті роки 
ХХ ст. у США та багатьох країнах Європи. Золотий 
стандарт лабораторної діагностики при КГ – визна-
чення активності ферменту GALT в еритроцитах крові 
хворого [8, 9].

В Україні з жовтня 2022 року галактоземія І типу 
(КГ) включена в програму розширеного неонатального 
скринінгу (РНС) з отриманням результатів скринінгу 
тільки через 10 днів, тому на сучасному етапі питання 
ранньої діагностики та лікування КГ залишаються 
актуальними через неспецифічність дебютних симп-
томів. Діагноз захворювання не завжди виставляється 
своєчасно. Діти лікуються у відділеннях з помилко-
вими діагнозами: сепсис, міліарний цироз печінки, 
гострі розлади харчування, затяжна жовтяниця ново-
народжених. Диференціальну діагностику галактоземій 
необхідно проводити також із гемолітичною хворобою 
новонароджених, цитомегалією, вродженим токсоплаз-
мозом, спадковими гіпербілірубінеміями (наприклад, 
Кріглера-Найяра), гангліозидами.

Єдиним методом етіопатогенетичного лікування КГ 
є лікувальна дієта з виключенням галактози та лактози 
з раціону харчування дитини. Своєчасно призначена 
безгалактозна/безлактозна суміш новонародженому 
запобігає виникненню небезпечних для життя станів 
у неонатальному періоді, запобігає смерті дитини, 

зменшує ймовірність виникнення віддалених наслідків 
у вигляді ураження нервової системи [2, 8].

У статті представлено власний випадок спостере-
ження за дитиною з КГ, який закінчився летальним 
виходом. Новонароджена дитина (хлопчик) від 3‑ї ба-
жаної вагітності, других пологів. Перша вагітність – 
штучний аборт; 2‑а – самовільні пологи живою до-
ношеною дитиною. Батьки дитини у зареєстрованому 
шлюбі. Вік матері 38 років. Шкідливі звички заперечує. 
Спадковість не обтяжена. В анамнезі у жінки: хроніч-
ний пієлонефрит, сечокам’яна хвороба, ожиріння, гі-
потиреоз, хронічна артеріальна гіпертензія (з 2022 р. – 
гіпотензивну терапію на постійній основі до вагітності 
не приймала); операції – флеботонія, апендектомія; 
у дитинстві – менінгіт.

Обтяжений перебіг даної вагітності: в терміні 
4‑5 тижнів перебувала на лікуванні та обстеженні у гі-
некологічному відділенні з діагнозом хронічна артері-
альна гіпертензія. Діагнози під час вагітності: гіпер-
тонічна хвороба з переважним ураженням серця без 
застійної СН; хронічна обструктивна хвороба легень 
ІІ ст; аутоімунний тиреоїдит, гіпертрофічна форма. Гі-
потиреоз, субкомпенсація. Ожиріння ІІІ ст.

У терміні 35 тижнів вагітності госпіталізована 
у відділення анестезіології та інтенсивної терапії з гі-
пертензивною кризою. У терміні 37 тижнів при УЗД 
з доплерометрією визначено поперечне положення 
плоду; високорезистентний кровообіг в артеріях пу-
повини з наявністю нульових кровотоків, БФП 4 
бали. Проведений консиліум дав заключення щодо 
розродження шляхом кесаревого розтину, враховуючи 
розвиток дистресу плоду у вагітної з важкою екстра-
генітальною патологією, поперечне положення плоду.

В умовах операційної (обладнаної для прийняття 
передчасних пологів) шляхом кесарева розтину з при-
воду косого положення плоду народився живий доно-
шений (37 тиж.) хлопчик вагою 2940 г, зріст 50 см, об-
від голови 34 см, обвід грудей 33 см. Дитина оцінена 
на 8/8 балів за шкалою Апгар. Первинні реанімаційні 
заходи не проводилися.

Стан від народження розцінювався як задовільний, 
дитина перебувала у відділенні сумісного перебування 
з матір’ю протягом 6 днів. Дитина знаходилася на віль-
ному грудному вигодовуванні з додаванням стандарт-
ноі суміші за потребою. На 3‑ю добу життя проведений 
РНС (21 хвороба).

З 4‑ї доби життя спостерігали появу жовтяниці з гі-
пербілірубінемією за рахунок непрямого білірубіну 
(загальний білірубін 323,4 мкмоль/л, непрямий 309 
мкмоль/л, прямий 13,7 мкмоль/л), проводилася фото-
терапія. Неврологічний статус відповідав гестацій-
ному віку. В динаміці рівень білірубіну знизився не-
значно, загальний аналіз крові у межах вікової норми, 
С-реактивний білок – 2,8 мг/л. Звертає на себе увагу 
відсутність таких клінічних симптомів як блювання 
та діарея.

На 7‑у добу життя стан дитини з негативною дина-
мікою, важкий за рахунок інтоксикації зі збереженням 
значної гіпербілірубінемії (підвищення прямої фракції 
білірубіна – 79,2 мкмоль/л), гепатомегалії, зростання 
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неврологічних порушень (гіпотонія, гіпорефлексія, 
у зв’язку з чим дитина переведена до відділення по-
стінтенсивного догляду та другого етапу виходжу-
вання новонароджених для подальшого дообстеження 
та лікування.

При поступленні у відділення постінтенсивного 
догляду стан дитини стабільно важкий, без суттєвих 
змін. Гемодинаміка була компенсована. Ентеральне 
навантаження дитина засвоювала, годувалася через 
зонд. У неврологічному статусі спостерігалися явища 
помірного церебрального пригнічення. Продовжена 
фототерапія, призначена антибактеріальна терапія. 
В динаміці рівень білірубіну залишався досить ви-
соким з поступовим зростанням прямої фракції; ви-
значалося підвищення рівня печінкових трансаміназ. 
Звертав на себе увагу незвичний колір сироватки крові 
при біохімічному дослідженні – яскраво-зелений. У за-
гальному аналізі крові – зростання запальних змін. За 
даними коагулограми: показники знижені, АЧТЧ не 
визначався. Бактеріальні висіви негативні.

Клінічний стан залишався важким, без динаміки. 
Шкіра субіктерична, бліда з сірим відтінком, незначно 
виражений акроціаноз, визначаються тривалі кровотечі 
з місць ін’єкцій. В неврологічному статусі визначалося 
виражене церебральне пригнічення. На 9‑у добу життя 
дитина переведена у відділення анестезіології та інтен-
сивної терапії новонароджених (ВАІТН) з діагнозом: 
рання форма геморагічної хвороби. За результатами 
коагулограми – виражена гіпокоагуляція, клінічно 
у дитини значно підвищилась кровоточивість з місць 
ін’єкцій, проведена трансфузія свіжозамороженої 
плазми. У динаміці прояви гіпокоагуляції регресували. 
За даними коагулограми більшість показників покра-
щились. На 13‑у добу при обстеженні очного дна ви-
явлено крововилив у склоподібне тіло лівого ока.

На 14‑ту добу було отримано позитивний резуль-
тат скринінгу на галактоземію, проведений повторний 
скринінг. У цей же час у дитини відмічена негативна 
динаміка за рахунок прогресування неврологічної 
симптоматики (дистонія, пригнічення свідомості, зри-
гування в невеликому обсязі), наростання дихальних 

розладів у вигляді роздування крил носа, диспное, 
участі допоміжної мускулатури в акті дихання. Стан 
вкрай важкий, загрозливий для життя за рахунок на-
ростання явищ інтоксикації, прогресування дихальних 
розладів, ознак дисемінованого внутрішньосудинного 
згортання (ДВЗ) крові (гіпокоагуляція) – легенева кро-
вотеча, дитина переведена на штучну вентиляцію ле-
генів (ШВЛ) з високою дотацією кисню, до терапії до-
дані інотропні препарати. Незважаючи на проведення 
розширених реанімаційних заходів, констатована біо-
логічна смерть. На даному етапі смерть дитини була 
визнана незворотньою.

Основний клінічний діагноз: Масивна легенева 
кровотеча, що виникає у перинатальному періоді. По-
рушення обміну галактози.

Ускладнення: Дихальна недостатність ІІІ ст. 
Серцева недостатність. Печінкова недостатність, 
неуточнена.

Супутній діагноз: Токсична енцефалопатiя, синдром 
пригнічення центральної нервової системи (ЦНС). Ге-
морагічна хвороба у плода та новонародженого. Рання 
форма. Інфекція, специфічна для перинатального пе-
ріоду, неуточнена.

Патологоанатомічний діагноз: Основний: Вроджена 
галактоземія І типу (класична). Прижиттєвий скринінг 
дослідження на галактоземію позитивний: субтотальна 
великоклітинна жирова дистрофія печінки, переважно 
у центролобулярних та медіальних зонах, вогнищевий 
некроз гепатоцитів, внутрішньодольковий та канальце-
вий холестаз, синусоїдальна дилятація, помірна пор-
тальна лімфо-макрофагальна інфільтрація.

Ускладнення: Вогнищева двостороння бактері-
альна пневмонія (результати бактеріального висіву 
посмертно – Klebsiella pneumonia, E. colli), серозно-
геморагічний набряк легень. У лівій нирці дрібне 
вогнище гнійного запалення. Геморагічний синдром: 
крововиливи в шкіру, альвеолярно – міжальвео-
лярні крововиливи. Крововиливи у склоподібне тіло 
обох очей. Токсична енцефалопатія головного мозку 
з гіпоксично-ішемічним ураженням. Інволюція тимусу 
4 ступеня (рис 1).

Рис. 1. Макропрепарат печінки
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При обговоренні представленого клінічного ви-
падку необхідно акцентувати увагу на психологічну 
підтримку батьків після смерті дитини з тяжкою фор-
мою спадкового захворювання та спрямувати в подаль-
шому батьків на медико-генетичне консультування при 
плануванні вагітності.

Висновки
1.	 Рання діагностика класичної форми вродже-

ної галактоземії утруднена за рахунок неспецифічних 
симптомів до отримання результатів розширеного нео-
натального скринінгу.

2.	 Запідозрити класичну галактоземію в неона-
тальному періоді можна на підставі наявності жовтя-
ниці з високою гіпербілірубінемією, без позитивного 
ефекту при проведенні фототерапії; гепатомегалії з ви-
соким рівнем печінкових трансаміназ; порушень згор-
тання крові(гіпокоагуляція) та наявності крововиливів 
у склоподібне тіло при обстеженні очного дна.

3.	 Враховуючи вищенаведені клінічні та лабора-
торні дані, необхідно негайно перевести дитину на 
безгалактозну/безлактозну суміш до отримання резуль-
татів розширеного неонатального скринінгу.

Внесок співавторів у підготовку матеріалів 
наукової статті. Співавтори даної статті як лікуючі 
лікарі даної дитини, провели аналіз особливостей 
клінічного перебігу галактоземії, результатів лабо-
раторного обстеження та обгрунтували практичний 
підхід щодо ведення новонароджених при підозрі на 
дану патологію.

Конфлікт інтересів: відсутній.

Використання штучного інтелекту. При підго-
товці рукопису штучний інтелект не використовувався.

Джерела фінансування: самофінансування.
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Summary.
Classical congenital galactosaemia continues to be associated with high mortality and long-term disability in affected infants, even 

with expanded neonatal screening in Ukraine.
The purpose of the work is to highlight the diagnostic and management challenges associated with this rare inborn error of metabolism 

in neonates, particularly in settings with limited clinical experience among neonatologists, based on a single-centre observation.
Material and methods of the study. The report describes the clinical course, diagnostic evaluation, and management of a newborn 

diagnosed with classical (type I) congenital galactosaemia. Diagnostic investigations comprised clinical examination, serial biochemical 
analyses (including serum bilirubin fractions and liver enzymes), chest radiography, abdominal ultrasonography with Doppler assessment, 
ophthalmoscopic fundus examination, and postmortem histopathological analysis.
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Results of the study. A full-term male infant with classical congenital galactosaemia presented with a severe clinical course 
culminating in death. The infant was delivered by caesarean section to a 38‑year-old mother with a significant somatic and obstetric 
history. At birth, the newborn was in satisfactory condition and remained with the mother for the first 6 days of life while receiving 
exclusive breastfeeding. Jaundice developed on day 4 of life as the sole initial clinical manifestation. Expanded neonatal screening for 21 
inherited metabolic disorders was performed on day 3. Progressive indirect hyperbilirubinaemia ensued despite intensive phototherapy. 
From day 7, clinical deterioration became evident, characterised by systemic intoxication, persistent hyperbilirubinaemia, hepatomegaly, 
and neurological abnormalities (hypotonia and hyporeflexia). The infant was transferred to a second-level neonatal care unit. On day 
9, haemorrhagic syndrome developed in association with worsening biochemical parameters (rising conjugated bilirubin and hepatic 
transaminases), necessitating transfer to the neonatal intensive care unit with a provisional diagnosis of early-onset haemorrhagic 
disease, perinatal infection, and haemolytic jaundice. Ophthalmoscopic examination on day 13 revealed vitreous haemorrhages in the 
left eye. On day 14, the initial neonatal screening result was reported as positive for galactosaemia type I and was confirmed by repeat 
testing. Despite maximal supportive care, progressive multiorgan failure ensued, including severe intoxication, respiratory insufficiency, 
worsening neurological status, and disseminated intravascular coagulation, leading to death on day 14 of life. The diagnosis was confirmed 
postmortem by histopathological examination and the repeated positive screening result.

Conclusions. Classical congenital galactosaemia typically presents with nonspecific early symptoms, and the current turnaround 
time for expanded neonatal screening results in Ukraine is approximately 10 days. Neonatologists should maintain a high index of 
suspicion in the presence of progressive jaundice with significant hyperbilirubinaemia, hepatomegaly with elevated transaminases, 
coagulopathy, and vitreous haemorrhages. Immediate initiation of a galactose-free and lactose-free formula is warranted pending 
confirmatory screening results.

Keywords: Congenital Galactosemia; Newborns; Neonatal Screening; Clinical Manifestations.
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