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Органічні ацидурії (ацидемії) – група 
спадкових захворювань, обумовлених пору-
шенням обміну органічних кислот і їх нако-
пиченням в біологічних рідинах. 

Частота окремих вроджених порушень 
обміну органічних кислот варіює від 
1:10000 до> 1:1000000 новонароджених. У 
сукупності їх частота становить приблизно 
1:3000 новонароджених. Ця статистика, од-
нак, не включає інші вроджені порушення 
обміну речовин (наприклад, порушення об-
міну амінокислот, циклу сечовини, спадко-
вої молочної ацидемії), для діагностики і 
моніторингу яких також потрібно аналіз 
органічних кислот. Якщо включити всі 
можливі захворювання, при яких інформа-
тивні профілі органічних кислот можуть 
виявлятися в сечі, то частота цих порушень 
складе 1: 1000 живих новонароджених. 

У той час як кожна окремо органічна 
ацидурія рідкісна, в сукупності порушення 
метаболізму органічних кислот не є рідкіс-
ною патологією. Більш ніж 100 вроджених 
порушень метаболізму, багато з яких є аци-
демії, і проявляються в період новонарод-
женості, зустрічаються з частотою 1:1000 
новонароджених [Saudubray & Charpentier 
2001]. 

Більшість класичних порушень патології 
органічних кислот пов’язано з аномаліями 
катаболізму амінокислот з розгалуженим лан-
цюгом або лізину. До цих станів відносять: 

- хвороба сечі із запахом кленового 
сиропу (ХСКС), 

- пропіонова ацидемія, 
- метілмалонова ацидемія (ММА), 
- метілмалонова ацидурія і гомоцісти-

нурія, 
- ізовалеріанова ацидемія, 

- дефіцит біотин-резистентної 3-метілк-
ротоніл-КоА карбоксилази, 

- дефіцит 3-гідрокси-3-метилглутарил-
КоА (ГМГ-КоА) ліази, 

- дефіцит кетотіолази, 
- глутарова ацидемія, тип I (ГАI). 
Клінічні типи класичних органічних 

ацидурій (по J. Zschocke, Georg F. Hoffmann, 
1999) 

Неонатальна форма 
Завжди протікає як «катастрофа неона-

тального періоду». 
Маркерні ознаки: 
- раптово виникає в перші дні життя у 

раніше здорового новонародженого – відмо-
ва від їжі і блювота; 

- респіраторний дистрес-синдром, апное 
і напади ціанозу, які не можна пояснити 
найбільш частими причинами; 

-  виникає в перші дні життя дитини на 
тлі годування грудним молоком або молоч-
ною сумішшю (в ситуації з пізнім прикладан-
ням до грудей – на тлі неадекватної гідратації, 
неадекватного поповнення енергетичних 
потреб глюкозою і введенням плазми) 

- незрозуміла більш частими причинами 
енцефалопатія, що почалася з «млявості», 
відмови від їжі, блювання, прогресуюча до 
коми і супроводжується загальною м’язовою 
гіпотонією, яка може поєднуватися з па-
тологічним гіпертонусом кінцівок, міокло-
нічними судомами і патологічною глазорухо-
вою симптоматикою. 

Хронічна интермиттирующая форма 
маніфестує в будь-якому віці після неона-
тального періоду 

Підозрілі ознаки: 
- «кетотична гіпоглікемія», що протікає 

з вираженими в різному ступені минущими 
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неврологічними розладами (особливо у 
дітей до 6 місяців і старше 6 років); 

- метаболічна катастрофа, що виникла 
на тлі респіраторної інфекції, діареї, вжи-
вання «банкетної» їжі, клінічно ідентична 
синдрому Рейє. 

Хронічна прогресуюча форма почина-
ється, як правило, в ранньому дитячому 
віці 

Підозрілі ознаки: 
- провідними є прогресуюча затримка 

психомоторного розвитку та прогресуючі 
або періодично обтяжливі екстрапірамідні 
розлади; 

- порушення харчування, анорексія, 
часті рецидивуючі блювоти; 

- розвиток метаболічної катастрофи, як і 
при хронічній интермітуючій формі з пода-
льшим наростанням неврологічної симпто-
матики; 

- клінічні прояви імунодефіциту у 
вигляді хронічної кандидозної інфекції; 

- остеопороз. 
У хворого будь-якого віку, у якого  

раптово розвинулася метаболічна катаст-
рофа ймовірність органічної ацидурія 
дуже висока. 

Деякі рідкісні органічні ацидемії прояв-
ляються неврологічною симптоматикою без 
супутніх біохімічним змін типу гіперамо-
ніемії та ацидозу; однак, ці захворювання 
мають відмінну структуру органічних кис-
лот. До цих захворювань відносять: 

- 4-гідроксібутiрова ацидурія, 
- D-2-гідроксіглютарова ацидурія, 
- 3-метілглутарова ацидурія, причиною 

якої є дефіцит дегідратази 3-метілглутарової 
кислоти, 

- малонова ацидурія. 
Метилмалонова ацидурия, кобаламин 

С варіант, може проявлятися затримкою 
розвитку, малою дізморфологією і гіпотоні-
єю без ацидозу. Пізніше початок 3-метілк-
ротонілкарбоксілазного дефіциту може 
проявлятися затримкою розвитку без Рейє-
подібного синдрому, на відміну від форми з 
раннім початком. У старших дітей або під-
літків, різні форми органічних ацидурій 
можуть проявлятися зниженням інтелекту, 
атаксією або іншою неврологічною симпто-
матикою, синдромом Рейє, рецидивуючим 
кетоацидозом або психіатричними симпто-
мами. 

Різноманітність МРТ аномалій,яки  опи-
сані при органічних ацидеміях, включає ха-
рактерні пошкодження базальних гангліїв, 
наприклад при глютаровой ацидемії типу I 
(ГА I), зміна білої речовини мозку при хворо-
бі сечі із запахом кленового сиропу (ХСКС), і 
аномаліях блідої кулі при метілмалоновій 
ацидемії. Для ГА I звичайна макроцефалія. 

Навіть при правильному лiкуваннi у 
осіб, які страждають на ОА, збурігається 
високий ризик інфекцій, і також часто 
розвиваються панкреатіти, що може вияви-
тися фатальним. При метілмалоновій ациду-
рії підвищена частота ниркової недостат-
ності, а кобаламін С варіант метилмало-
новой ацидемії асоційований з пігментного 
ретинопатією [Kaplan et al 1991 року, Peine-
mann & Danner 1994 Leonard 1995 року, Al-
Bassam et al 1998 Al Essa et al 1998 Nicolai-
des et al 1998]. 

Діагностика 
Загальні лабораторні ознаки ОА виявля-

ються лише під час метаболічного кризу: 
- ацидоз із збільшеним аніонним інтер-

валом 
- кетонемія, кетонурія (не при всіх ОА) 
- кетонемія, кетонурія в поєднанні з гі-

пергліцінемією (при ізовалеріановій, пропіо-
новій, метілмалоновій ацидуріi та  недостат-
ності кетотіолази – при кетотичній гліцінемії) 

- гіпоглікемія, гіперглікемія або часті 
коливання рівня глюкози в крові 

- підвищення рівня лактату 
- підвищення рівня тригліцеридів в 

крові (непостійна ознака) 
- непостійне підвищення рівня сечової 

кислоти в крові 
- помірне чи помітне підвищення рівня 

аміаку в крові (може виявлятися тільки при 
навантажувальній пробі з тваринними 
білками) 

- зниження рівня азоту сечовини 
- підвищення рівня креатинфосфокінази 
- панцитопенія, нейтропенія, тромбоци-

топенія, зниження рівня Т- і В-лімфоцитів, 
мегалобласна анемія (при деяких ОА) 

- зростання дріжджових грибів в калі 
(необхідно оцінювати з обережністю, тому 
що можлива контамінація калу мікроорга-
нізмами з періанальних складок) 

- пропіонова ацидемія, може маніфесту-
вати ізольованою гіперамонемією, яка з’яв-
ляється раніше, ніж інші симптоми. 
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Спеціальна діагностика 
- першу лінію в діагностиці органічних 

ацидурій становить аналіз органічних кис-
лот в сечі, за допомогою газової хроматог-
рафії – мас-спектрометрією. 

Виявлення органічних кислот в сечі 
свідчить про поразку специфічного шляху 
метаболізму. Аномальний профіль органіч-
них кислот сечі найчастіше зустрічається у 
хворих в стадії декомпенсації, однак, при 
деяких захворюваннях, шукані речовини мо-
жуть визначатися тільки в низьких кількос-
тях, або виявлятися тільки в період загост-
рення захворювання. Тому для специфічних 
захворювань більш корисним буде аналіз 
амінокислот плазми. 

- аналіз амінокислот плазми вимагає 
кількісних методів, таких як колонкова хро-
матографія, високоефективна рідинна хро-
матографія. 

- підтверджуючі тести вимірювання 
активності дефіцитних ферментів виміря-
ний в лімфоцитах або культивованих фібр-
областах. 

- молекулярно-генетичні тести застосо-
вуються в клініці для визначення ХСКС, 
пропіоновій ацидемії, ММА, дефіциту біотин-
резистентної 3-метілкротоніл-КоА карбок-
силази, ГАI. 

Етапи діагностики: 
Постановка діагнозу. 
Клінічні лабораторні результати, на 

підставі яких можна припустити наявність 
органічної ацидурії. 

Ацидоз. Зниження сироваткового бікар-
бонату нижче: 

- 22 ммоль/л для дітей до 1 місяця життя 
- 17 ммоль/л для новонароджених 
Для більшості органічних ацидемій, 

ацидоз вважається важким при підвищенні 
аніонів вище 20, треба мати на увазі, що важ-
ким може бути ацидоз і з більш низькими 
цифрами аніонів. 

Кетоз. 
- існують позитивні сечові смужки для 

визначення кетонів або таблетки Acetest 
(Ames), які визначають ацетоацетоновую 
кислоту і ацетон 

- профіль органічних кислот сечі в під-
вищенням рівня b-гідроксібутірата і ацето-
ацетонової кислоти. 

Кетоз у новонароджених, що виявлений 
за допомогою смужок або таблеток Acetest, 

не відповідає звичайним показниками і тому 
потрібно швидко і уважно розглядати мож-
ливість більш точної діагностики органічної 
ацидемії. 

Гіперамоніємія. Концентрація амонію в 
плазмі зазвичай вище ніж: 

- 150 μg / dL у новонароджених 
- 70 μg / dL у дітей до першого року 

життя 
- 35-50 μg / dL у більш старших дітей і 

підлітків 
Або 
- здорові новонароджені – <110 мкмоль/л 
- хворий – до 180 мкмоль/л 
- при підозрі на метаболічні захворю-

вання  > 200 мкмоль/л 
У дітей до першого року життя 
- здорові – 50 – 80 мкмоль/л 
- при підозрі на метаболічні захворю-

вання   – >100 мкмоль/л 
Гіпоглікемія. Зниження сироваткової 

глюкози нижче ніж: 
- 40 mg / dL у доношених і недоноше-

них немовлят 
- 60 mg / dL у дітей 
- 76 mg / dL у дітей до 16 років 
Або 
- <2,6 ммоль/л (45мг/дл) в будь-якому 

віці 
Нейтропенія. Абсолютний нейтрофіль-

ний рахунок (АНР) 
менше ніж 1500 / mm3. 
Наведені референтні значення, наводя-

ться з Robertson & Shilkofski (2005). Vade-
mecum Metabolicum  Zschocke|Hoffmann 

Однак, клініцист повинен звернути ува-
гу на референтні значення саме тієї лабора-
торії, в якій проводилося дослідження, тому 
що в різних лабораторіях вони можуть від-
різнятися. 

Газова хроматографія/мас-спектро-
метрія (ГХ / МС) сечі. 

На перший план в діагностиці органіч-
них ацидурій слід поставити аналіз органіч-
них кислот сечі за допомогою ГХ/МС сечі з 
використанням капілярної колонки. Орга-
нічні кислоти можуть визначатися в будь-
яких фізіологічних рідинах. Найбільш ефек-
тивним для визначення даного захворю-
вання є визначення органічних кислот сечі, 
проте при цьому слід враховувати, що як 
кількісний метод він не може ідентифіку-
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вати важливі компоненти плазми. При 
виявлення органічних кислот в сечі, можна 
з великою мірою впевненості говорити про 
поразку специфічного метаболічного шляху 

Диференційний діагноз 
При неврологічних порушеннях  у ново-

народжених і появу нової неврологічної 
симптоматики у старших дітей важливо 
пам’ятати про органічні ацидемії.  Кілька 
захворювань, які не класифікуються як пер-
винні порушення метаболізму органічних 
кислот, мають характерний профіль орга-
нічних кислот сечі, який передбачає відпо-
відний діагноз: 

- мевалонова ацидурія, порушення біо-
синтезу холестеролу –  супроводжується 
наявностю мевалонової кислоти в сечі; 

- глутарова ацидурія тип II (ГА II, ЕМА-
адипінова кислота), порушення окислення 
жирних кислот, з аномальною концентраці-
єю складних органічних кислот в сечі виз-
начаються: етілмалонова кислота, глютарова 
кислота, дікарбоксилові кислоти і кон’югати 
гліцину з декарбоксіловими кислотами із 
середнім ланцюгом; 

- жирні кон’югати з ацетил-КоА-гліци-
ном свідчать про неповне окислення жир-
них кислот; 

- біотінідазна недостатність, порушення 
рециркуляції біотину, результатом чого є 
виділення декількох незвичайних органіч-
них кислот, включаючи 3-гідрокси-валеріа-
нової, 3-метілкротонової, 3-гідроксіпропріо-
нової, метілімалонової, 3-гідроксібутірової 
кислоти, і ацетоацетата; 

- мітохондріальні захворювання з пору-
шенням окисного фосфорилювання часто 
демонструють присутність змінених орга-
нічних кислот, в сечі включаючи лактат і 
3-метілглутарову кислоту, 2-гідроксібутірат, 
3-гідроксібутірат, 2-метил-3-гідроксібутірат 
і етілмалонову кислоту. 

Ацидоз. Диференційний діагноз прово-
дять між різними варіантами причин ацидозу, 
включаючи нирковий тубулярний ацидоз і 
спадкові порушення метаболізму лактату і 
пірувату і окисного фосфорилювання. Пато-
логія циклу Кребса також може служити 
причиною неврологічної симптоматики, заз-
вичай супроводжується метаболічним аци-
дозом з підвищенням специфічних органіч-
них кислот в сечі. Прикладами можуть 

служити фумаразна і 2-кетоглютаразна не-
достатності. Негенетичні стани такі, як шок 
і сепсис, також можуть служити причиною 
ацидозу [Rustin et al 1997]. 

Гіпераммонемія. Порушення сечового 
циклу і синдром гіперамонемії-гіпоглікемії, 
причиною яких можуть служити мутації в 
гені, що кодує глютаматдегідрогеназу. Це 
потребує підтвердження, хоча профіль орга-
нічних кислот сечі, ймовірно, буде діагнос-
тично значущим при порушеннях органіч-
них кислот. При порушеннях сечового 
циклу пов’язаних з орнітин транскарбамі-
лазною недостатністю, та інших подальших 
циклів, оротова кислота може визначатися в 
профілі органічних кислот сечі. 

Диференціальний діагноз затримки роз-
витку з іншими неврологічними симпто-
мами, що супроводжуються ацидозом і гіпе-
раммонемію надзвичайно великий. Тому 
при переважанні даних ознак, з високим сту-
пенем ймовірності це може бути органічна 
ацидурія. 

Диспансерне спостереження: довічне 
Лікування при органічних ацидуріях 
Мета терапії органічних ацидурій відно-

вити біохімічний і фізіологічний гомеостаз. 
Новонароджені потребують термінової діаг-
ностики та лікування що залежить від специ-
фічного біохімічного ушкодження, положен-
ня метаболічного блоку, і ефектів токсичних 
речовин. 

Стратегія лікування 
Мета стратегії лікування елімінувати 

попередники токсичних амінокислот, змен-
шення їх надходження всередину і застосу-
вання ад’ювантних заходів, таких як гемо-
діаліз. 

1) дієта з обмеженням попередників 
амінокислот 

2) використання ад’ювантних речовин 
для: 

а) видалення токсичних речовин або 
б) підвищення активності дефектних 

ферментів. 
Ад’ювантні речовини видаляють токси-

чні метаболіти, включають тіамін при ліку-
ванні тіамін-залежною хвороби сечі з запа-
хом кленового сиропу, гідроксікобаламін і 
періодичне застосування неадсорбуючого 
антибіотика для зменшення продукції про-
піонату кишковою флорою при порушенні 
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метаболізму пропионата. Обов’язковий пос-
тійний моніторинг зростання, розвитку, і 
біохімічних показників. Причина декомпен-
сації служит катаболичний стрес, наприклад, 
блювота, діарея, гарячкові стану, зниження 
харчування через рот і агресивні втручання; 

3) під час гострої декомпенсації, екст-
рена допомога вимагає корекції ацидозу, 
при умови  ретельною і частою моніторингу 
біохімічних показників. Трансплантація пе-
чінки успішна лише у невеликої кількості 
хворих. 

4) Післяпологовий моніторинг у жінок з 
ізовалеріяновою ацидемією, пропіоновою 
ацидемією, метилмалоновою ацидемією, 
хвороби сечі з запахом кленового сиропу і 
мітохондріальною b-кетолазною недостат-
ністю важливий, так як це час особливого 
метаболічного стресу. 

Схема медикаментозного та дієтич-
ного лікування 

Хвороба сечі з запахом кленового 
сиропу 

- дієта з обмеженням білка до 1-1,7 г/кг/доб 
- використовування білкового гідроліза-

ту, позбавленого лейцину, валіну, ізолей-
цину 

- пересадка печінки 
- штучне переливання крові, гемофільт-

рація, перитонеальний діаліз 
При тіамінзалежній формі: вітамін В1 

10-30-50 мг/доб 
Тривалість лікування – постійно 
Побічні ефекти – еритематозний  дер-

матит. 
Рахувалось що Прогноз сумнівний на-

віть при дотриманні терапевтичних заходів. 
Дієта не завжди попереджає метаболічний 
криз і не в повному обсязі забезпечує спри-
ятливий розвиток дитини. Наш досвід дає 
надію. 

Изовалериановая ацидурия 
- дієта з обмеженням білка до 1-1,7 г/кг/доб 
- гліцин 250 мг/кг/добу (зв’язує надмір-

ну кількість ізовалеріл-коензиму А) 
- L-карнітин 100 мг/кг/добу (ліквідація 

його вторинного дефіциту) 
Тривалість лікування – постійно 
Побічні ефекти – алергія 
З моменту встановлення діагнозу при 

призначені відповідної терапії прогноз по-
ліпшується за рахунок припинення судом і 

поліпшення когнітивних функцій. Повна 
компенсація неврологічного дефіциту мож-
лива при початку лікування в перші місяці 
життя 

Бета-метілкротоніл-гліцінурія 
- дієта з обмеженням білка до 1-1,7 г/кг/доб 
- L-карнітин 100 мг/кг/добу 
- гліцин 250 мг/кг/добу 
- біотин 10-20 мг/добу 
Тривалість лікування – постійно 
Побічні ефекти – алергія 
Прогноз невизначений. Частина хворих 

не відповідає на терапію, в інших відзна-
чається стійка кліноко-біохімічна ремісія з 
нормалізацією фізичного розвитку і відсут-
ністю ознак ураження ЦНС 

Бета-гідроксіглутаровая ацидурія 
- дієта з обмеженням білка до  

1-1,7 г/кг/доб, обмеження лейцину до  
87 мг/кг/ добу, обмеження жирів до  
1,4 г/кг/добу (25% загальної калорійності) 

- L-карнітин 100 мг/кг/добу 
Тривалість лікування – постійно 
Побічні ефекти – алергія, еритематоз-

ний дерматит 
Прогноз в цілому сприятливий і зале-

жить від своєчасності терапії. Лікування 
призводить до зворотнього розвитку біль-
шості клінічних проявів. 

Альфа-метілацетоуксусна ацидурія 
- дієта з обмеженням білка до 1-1,7 г/кг/доб 
- L- карнітин 100 мг/кг/добу 
Тривалість лікування – постійно 
Побічні ефекти – алергія 
Прогноз в цілому сприятливий і зале-

жить від своєчасності терапії. Лікування 
призводить до зворотного розвитку біль-
шості клінічних проявів. 

Пропіонова ацидурія (кетотична 
гліцінемія) 

- дієта з обмеженням білка до 1-1,5 г/кг/доб 
(іноді до 0,5 г/кг/доб), додаткова білкова 
корекція амінокислотами (крім изолейцину, 
валіну, треоніну, метіоніну); енергетична 
цінність добового раціону не менше 34– 
42 ккал/кг 

- L-карнітин 100 мг/кг/добу (ліквідація 
його вторинного дефіциту) 

- метронідазол 10-15 мг/кг (пригнічення 
анаеробної кишкової флори, що виробляє 
пропіонових похідні) 2-3 рази на рік по 10-
14 днів 

- пересадка печінки 



ЛЕКЦІЇ 

142                                                                  Клінічна генетика і перинатальна діагностика №1 (4) (2018) 

Побічні ефекти – алергія, еритематоз-
ний дерматит. 

Прогноз неоднозначен. Суворе дотри-
мання дієти в поєднанні з прийомом карні-
тину і переривчастим курсом метранідазолу 
запобігає важкому ураженню ЦНС. Однак у 
більшості хворих відзначається порушення 
пізнавальної діяльності. Низька ефектив-
ність лікування і несприятливий прогноз 
відзначені у дітей з ранньою маніфестацією 
хвороби в перші дні або тижні життя. 

Множинна карбоксилазна недостат-
ність 

- біотин 10 мг/добу 
- L- карнітин 100 мг/кг/добу 
Тривалість лікування – постійно 
Побічні ефекти – алергія 
Неонатальна форма – добрий прогноз 

при своєчасній терапії, повна компенсація 
метаболічних порушень. Пізня форма – 
також сприятливий прогноз при ранному 
початку лікування. 

Неонатальна форма – добрий прогноз 
при своєчасній терапії, повна компенсація 
метаболічних порушень. Пізня форма – 
також сприятливий прогноз при ранному 
початку лікування. 

Метилмалонова ацидемія 
При В 12-резистентних формах: 
- дієта з обмеженням білка до 0,75- 

1,4 г/кг/доб (іноді до 0,5 г/кг/доб), додаткова 
білкова корекція амінокислотами (крім 
изолейцину, валіну, треоніну, метіоніну) 

- L- карнітин 100 мг/кг/добу 
- метронідазол 10-15 мг/кг (пригнічення 

анаеробної кишкової флори, що виробляє 
пропіонових похідні) 2 – 3 рази на рік по 
10 – 14 днів. 

- пересадка печінки 
Побічні ефекти – алергія, еритематоз-

ний дерматит, диспепсія. 
При В12-залежних формах: 
- препарати В12 (аденозилкобаламін, 

гідроксікобаламін) 15 мг/добу в/м або перо-
рально. 

- дієта з обмеженням білка до 2 г/кг/добу; 
додаткова корекція амінокислотами (крім 
изолейцину, валіну, треоніну, метіоніну). 

Захворювання протікає з періодами  від-
носної стабілізації і декомпенсації метабо-
лічних порушень. Декомпенсація провоку-
ється приєднанням інфекційного захворю-

вання. Навіть при дотримані дієти і лікуваль-
них рекомендацій зберігається когнітивний 
дефіцит, ураження нирок за типом тубуло-
інтерстиціального нефриту, артеріальна гіпер-
тензія, ниркова недостатність. 

Аргінінянтарна ацидурія 
- дієта з обмеженням білка до 1,5 г/кг/доб 
- аргінін 650 мг/кг/добу 
Тривалість лікування – постійно 
Побічні ефекти – немае 
Прогноз поганий при ранній формі. При 

пізній формі сприятливий в разі адекватної 
корекції дієтою і аргініном 

Глутарова ацидурія 1 та 2 типу 
- дієта з обмеженням білка до 1,5 г/кг/доб 
- рібофлавін 100 мг/кг/добу 
Тривалість лікування – постійно 
Прогноз не визначений. 
Генетичне консультування. 
Органічні аміноацидурії в більшості 

своїй успадковуються за аутосомно-рецесив-
ним типом. У гетерозиготних носіїв немає 
симптомів захворювання. При заплідненні 
кожен сібс пробанда має ризик бути ураже-
ним 25%, а в 50% відсотках випадків бути 
безсимптомним носієм, 25% вірогідність 
того, що дитина не буде хворою, і не буде 
носієм. Неуражені сібси хворих індивіду-
умів в 2/3 випадків мають шанси бути гете-
розиготами. 

З появою пренатальної діагностики 
стало можливим запобігти захворюванню. 
Досягається це шляхом аналізу амніотичної 
рідини, виміром ферментативної активності 
в клітинах ворсин хоріона або культиво-
ваних амніоцитах, і молекулярно-генетич-
ним тестуванням клітин отриманих при 
біопсії ворсин хоріона або амніоцентезі та 
ідентифікації основних мутацій. 

Лікар-генетик: 
• роз’яснює пацієнту особливості по-

дальшого розвитку хвороби; 
• дає рекомендації по корекції харчу-

вання згідно з отриманими результатами 
обстеження; 

• призначає медикаментозну терапію 
(кофакторна терапія – вітаміни, мікро- та 
мікроелементи, амінокислоти, антиоксидан-
ти, енерготропні препарати тощо) з дове-
деною ефективністю; 

• складає план лікувально-профілак-
тичних заходів для пацієнта; 
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• узгоджує з пацієнтом схему та режим 
прийому лікарських засобів; 

• призначає планові візити пацієнта до 
лікаря з інтервалом у 2 – 3 тижні для конт-
ролю стану пацієнта та проведення конт-
рольного обстеження (контроль показників 
обміну, які були змінені); 

• видає заключення з результатами 
обстеження, заключним діагнозом (у разі 
встановлення) та рекомендаціями; 

• планує консультації суміжних спе-
ціалістів (інфекціоніст, імунолог, ендокри-
нолог, алерголог, гастроентеролог тощо). 

Диспансерний нагляд 
Диспансерний нагляд проводиться за 

всіма пацієнтами 
Лікар-генетик: 
- здійснює регулярне лікарське спосте-

реження: 
- призначає планові візити пацієнта до 

лікаря з метою оцінки ефективності і безпе-
ки лікування; 

- контролює виконання пацієнтом отри-
маних рекомендацій проводить з інтервалом 
у 2–4 тижні (до досягнення клінічного пок-
ращення та нормалізації змінених показ-
ників); 

- після досягнення покращення клініч-
них проявів та нормалізації біохімічних по-
казників інтервал між плановими візитами 
становитьне більше 3-х місяців; 

- контролює виконання рекомендацій, 
мотивує та корегує рекомендації та призна-
чення; 

Покази до госпіталізації в відділення 
ОДКЛ: 

Декомпенсація хвороби, в т.ч. при 
супутніх захворюваннях 

Висновок 
Прояви багатьох вроджених метаболіч-

них захворювань неспецифічні, тому вони 
часто «ховаються під маскою» гіпоксично-
ішемічного ураження ЦНС. Діагностика 
хвороб метаболізму, повинна проводитися 
паралельно з пошуком інших причин, які 
пояснюють важкий стан дитини (внутріш-

ньоутробна інфекція, сепсис, родова травма, 
неадекватна реакція на проведену терапію). 
Потрібно пам’ятати, що спадкові хвороби 
можуть маніфестувати в будь-якому віці, в 
тому числі і внутрішньоутробно. Спадкові 
хвороби, в тому числі спадкові хвороби обмі-
ну, індивідуально рідкісна патологія, однак, 
сумарно зустрічається з досить високою 
частотою. Не дивлячись на величезні можли-
вості сучасних методів уточнюючої діагнос-
тики метаболічних порушень, раннє виявлен-
ня спадкових хвороб обміну все ще зали-
шається складним завданням. Раннє вияв-
лення метаболічних захворювань і розробка 
профілактичних заходів ускладнень – пріо-
ритетний напрямок сучасної медицини. 
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Е.П. Здыбская 
 
ДИАГНОСТИКА И ЛЕЧЕНИЕ ОРГАНИЧЕСКИХ АЦИДУРИЙ 
 

Резюме. В лекции дано определение, клиническая характеристика, диагностика, дифферен-
циальная диагностика, медикаментозное и диетическое лечение  органических ацидурий: 
метилмалоновой, болезни мочи с запахом кленового сиропа, пропионовой, глутаровой, 
аргининянтарной, изовалериановой, множественной карбоксилазной недостаточности. 
Ключевые слова: органические ацидурии; наследственные болезни обмена; метаболические 
нарушения. 

 
 
E.P. Zdibskaia  
 
DIAGNOSIS AND TREATMENT OF ORGANIC ACIDURIA 
 

Summary. The lecture defines, clinical characteristics, diagnosis, differential diagnosis, drug and 
dietary treatment of organic aciduria: methylmalonium, urine with the smell of maple syrup, 
propionic, glutaric, arginine, isovaleric, multiple carboxylase deficiency. 
Key words: organic aciduria; hereditary metabolic diseases; metabolic disorders. 

 
 
 

Надійшло до редакції 30.03.2018 р. 
Підписано до друку 04.04.2018 р. 

 
 
 


