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ДО ПИТАННЯ ДИФЕРЕНЦІАЛЬНОЇ ДІАГНОСТИКИ 
СИНДРОМІВ МАЛЬАБСОРБЦІЇ (ЛАКТАЗНА НЕДОСТАТНІСТЬ, 

НЕПЕРЕНОСИМІСТЬ ГЛЮТЕНУ, ЦЕЛІАКІЯ) 
Болі в животі, здуття, великий живіт, водяниста діа-

рея, періодична блювота на фоні стійкого до терапії 
атопічного дерматиту (АД) у дітей тривалістю від кіль-
кох місяців до кількох років найчастіше ускладнюється 
порушенням нутритивного (трофологічного) статусу 
на фоні мальасиміляції як прояву синдрому мальну-
триції [1, 2]. Причинами мальасиміляції можуть бути 
як морфофункціональна незрілість травної системи, 
так і ряд захворювань, особливо тонкого кишечника: 
лактазна недостатність (ЛН), дисахаридазна недостат-
ність, непереносимість білків коров’ячого молока (що 
можуть бути первинними і вторинними), целіакія й 
інші глютензалежні захворювання (ГЗЗ) (непереноси-
мість глютену без целіакії — НГБЦ, алергія на глютен), 
муковісцидоз, хвороба Крона, неспецифічний вираз-
ковий коліт, інфекційні й паразитарні захворювання 
[2]. Власне, із терапії інфекційно-паразитарних захво-
рювань завжди починається процес лікування дітей із 
даним симптомокомплексом (болі в животі, здуття, 
блювота, водяниста діарея із переходом у запори на 
фоні порушень нутритивного статусу). Терапія може 
тривати роками, виявляється неефективною, високо-
затратною і для держави, і для сім’ї. 

Дані скарги не можуть ідентифікувати все розмаїття 
причин патології, і, відповідно, відсутній індивідуаль-
ний підхід до дієтотерапії і патогенетичного лікування 
та симптоматичної терапії. 

У даний час тяжко індивідуалізувати терапевтичний 
підхід до кожного пацієнта, оскільки чинні рекомен-
дації базуються на результатах групових досліджень. 
Сучасні досягнення і клініко-наукові перспективи 

персоніфікованої і геномної медицини диктують не-
обхідність діагностики спадкових захворювань, а при 
поліорганності уражень травного тракту необхідно ви-
ключити спадкові, у тому числі метаболічні, захворю-
вання та мітохондріальну дисфункцію [3]. Диференці-
ально-діагностична програма з целіакії (за Catassiі C., 
Fasano A., 2010) включає «правило четвірки» [4]: 1) ти-
пова симптоматика (класична целіакія); 2) виявлен-
ня в сироватці крові високих титрів специфічних для 
целіакії антитіл: до тканинної трансглутамінази (анти-
ТТГ), ендомізіуму (анти-ЕМА), дезамінованих пепти-
дів гліадину (анти-ДПГ-антитіла); 3) HLA-DQ2- або 
HLA-DQ8-позитивний генотип; 4) ентеропатія, вери-
фікована при біопсії слизової оболонки тонкої кишки; 
5) позитивна відповідь на безглютенову дієту (БГД). 
Згідно з цим правилом, за наявності 4 із 5 пунктів діа-
гноз целіакії підтверджений. 

Діагностичними критеріями НГБЦ, що запропоно-
вані U. Volta і R. Giorgio у 2012 р. [5], є такі: вживання 
або введення глютену швидко викликає несприятли-
ві кишкові або позакишкові реакції; симптоматика і 
скарги швидко зникають після виключення глютену 
з раціону харчування; повторне введення глютену від-
новлює симптоматику; тест на наявність IgE-антитіл 
до пшениці і глютену, а також шкірні прик-тести не-
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гативні; негативні серологічні тести, специфічні для 
целіакії (анти-ТТГ, анти-ЕМА, анти-ДПГ-антитіла); 
тест на наявність антитіл проти гліадину класу IgG по-
зитивний у більше ніж половини пацієнтів; відсутність 
ентеропатії за результатами інтестинальної біопсії за 
умови виникнення підвищеної кількості інтраепітелі-
альних лімфоцитів; HLA-DQ2-/HLA-DQ8-тести пози-
тивні в 40 % пацієнтів. 

Сучасна класифікація і диференціальна діагности-
ка ГЗЗ [6]: 

Механізми патогенезу 
1. Автоімунний: 
— Целіакія: 
а) класична; 
б) атипова; 
в) потенціальна. 
— Глютенова атаксія. 
— Герпетиформний дерматит Дюринга. 
2. Алергічний: 
— Алергія на пшеницю: 
а) респіраторна алергія; 
б) харчова алергія; 
в) кропив’янка. 
3. Не перший і не другий: 
— Непереносимість глютену без целіакії. 
Безглютенова дієта у хворих на целіакію без іншої 

патології зазвичай має добрий ефект. Щоправда у різ-
ні строки залежно від адаптаційних можливостей па-
цієнта і тривалості хвороби [7]. Якщо, незважаючи на 
БГД, симптоматика зберігається або погіршується, то, 
за даними дослідників [7], у 44 % пацієнтів причиною є 
ЛН, у 19 % — зовнішньосекреторна недостатність під-
шлункової залози, у 12,3 % — синдром надмірного бак-
теріального росту. Тому диференціальна діагностика 
целіакії, ГЗЗ, ЛН надзвичайно важлива для пацієнта. 
Натомість тепер у світі діагностують харчову алергію на 
білки пшениці значно частіше (> 3 %), ніж очікувано 
(< 1 %) [8]. Залежно від дози вжитого алергену і стану 
імунної системи пацієнта виникають класичні алер-
гічні прояви з ураженням шкіри (АД, кропив’янка), 
травного тракту і/або дихальних шляхів (риніт, астма) 
із вирішальною роллю антитіл IgE. За даними швед-
ських досліджень [8, 10], чутливість до пшениці серед 
2336 дітей віком 4 років становила 4 %, знижуючись із 
віком, але в дослідженнях P.M. Matricardi et al. (2008) 
[11] зроблений інший висновок: серед 273 дітей віком 
2–10 років при тривалому спостереженні переважання 
антитіл IgE до пшениці прогресивно збільшується із ві-
ком від 2 до 9 %. 

Наявність алергічних реакцій на певні продукти, 
атопій, не опосередкованих IgE, у хворих із целіакією, 
НГБЦ та іншими захворюваннями тонкого кишечника 
при пошкодженні ентероцитів можна пояснити відсут-
ністю толерантності до гістаміну через знижену про-
дукцію діамінооксидази (ДАО), корекція якої сьогодні 
доступна [12]. 

За домовленістю з Українською асоціацією целіакії 
лабораторія «Сінево» виконує весь спектр обстежень 
на целіакію, глютензалежні захворювання, лактазну 

недостатність (генетичні дослідження методом поліме-
разної ланцюгової реакції), непереносимість гістаміну 
(рівень ДАО). 

Діагностика ЛН згідно з наказом МОЗ України 
№ 59 [13] передбачає такі тести: 

— Клінічний аналіз крові: можливий тромбоцитоз. 
— Клінічний аналіз сечі: можлива протеїнурія, лей-

коцитурія, циліндрурія. 
— Біохімічне дослідження крові: можливе підви-

щення рівня холестерину, АлАТ, АсАТ. Біохімічне до-
слідження сечі: лактозурія, гіпераміноацидурія. 

— Сплощення глікемічної кривої при навантаженні 
лактозою. 

— Копрограма: кисла реакція калу (рН менше від 5,5). 
— Рентгенологічне обстеження органів черевної 

порожнини: надлишкова кількість рідини та газу в 
просвіті тонкого кишечника, дискінетичні його розда­
ли, змазаність рельефу слизової. 

— Гістохімічне дослідження біоптату тонкого ки­
шечника: різке зниження вмісту P-D-галактозид-
гідролази. 

— Провокаційний тест: погіршення стану дитини 
(поява діареї) після введения лактози на фоні поліп-
шення на безлактозній дієті. 

За даними літератури [14], у дітей раннього віку 
водневий дихальний і навантажувальний лактозою 
тест не можуть бути застосовані через велику ймовір-
ність тяжкої дегідратації внаслідок посилення діареї як 
реакції на введения лактози. 

У роботі [15] відмічається низька чутливість і специ-
фічність даного тесту через великий відсоток хибнопо-
зитивних (унаслідок швидкого транзиту, імовірно пору-
шеної толерантності до глюкози або цукрового діабету в 
пацієнта, тому порушення всмоктування неправильно 
діагностується) і хибнонегативних результат (порушен­
ня всмоктування помилково виключені через коливання 
рівня цукру в крові); даний тест не виключає вторинні 
причини ЛН і тому рідко виконується. Крім того, автори 
рекомендують проведения пацієнтам тесту толерантності 
до глюкози перед провокаційним тестом із лактозою. 

Гістохімічне дослідження біоптатів тонкого кишеч­
ника практично недоступне через інвазивність, найви-
щу вартість і труднощі проведения гістохімії [15]. 

У наказі № 59 відсутні рекомендації з проведения 
генетичних досліджень ЛН. Але ряд публікацій свід-
чать про високу інформативність, доступність і малоін-
вазивність генетичних методів діагностики ЛН [15, 16]. 
Дослідження поліморфізму с.-13010 С > Т гена лактази 
(LCT) мае діагностичне і прогностичне значения, гцо 
дозволяє визначити лактозну непереносимість, перед-
бачити її розвиток [16]. Ген LPH (LCT) кодує амінокис-
лотну послідовність ферменту лактази. Цей фермент 
виробляється в тонкому кишечнику і бере участь у роз-
щепленні лактази. Поліморфізм цього гена впливае на 
вироблення лактази. При цьому нормальний варіант 
поліморфізму С пов’язаний зі зниженням синтезу лак­
тази, а мутантний варіант Т — зі збереженням лактазної 
активності. Таким чином, гомозиготні носії варіанту С 
не здатні до засвоєння лактози (рівень синтезу мРНК 
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гена лактази в них знижений до 2–22 %). Гомозиготні 
носії варіанта Т легко засвоюють лактозу [16]. Високий 
ступінь кореляції дихального тесту і генетичних дослі-
джень підтверджується рядом досліджень [17, 18]. 

Проведені статистичні розрахунки генетичних да-
них показують, що селекція присутності лактази поча-
лася недавно — протягом останніх 10 000 років [14–16]. 
Присутність лактази була вигідна для наших пред-
ків [18] і надавала селективну перевагу 1,5–19 % осіб 
у кожному поколінні [20, 21]. Це вказує на сильний 
тиск відбору, порівнянний із генами стійкості малярії 
(2–5 % — для дефіциту G6PD, 5–18 % — для серпо-
подібноклітинної риси) у різних частинах світу. 

Точний молекулярний механізм присутності лакта-
зи невідомий, але припускають, що фактори, які під-
силюють транскрипцію генів, зв’язуються з регулятор-
ною ділянкою від 13 000 до 14 030 пар основ вище гена 
лактази [18, 23–25]. У дорослих пацієнтів із гомозигот­
ною лактазною присутністю рівень ферментів в обля-
мівці тонкого кишечника на межі в 10 разів вищий, ніж 
у пацієнтів із гомозиготною непостійністю, гетерози-
готні особи показують проміжні рівні [26]. Майбутні 
генетичні тести охоплять ширший спектр генетичних 
поліморфізмів. 

У європейському огляді за 2013 рік [15] даються такі 
визначення важливих понять. 

Лактази непостійність. У більшості людей актив-
ність ферменту лактази в щітковій облямівці тонкого 
кишечника зменшується після відлучення від грудей. 
У деяких осіб це зниження активності може викликати 
симптоми після прийому лактози їжі. 

Лактази постійність. Збереження високої актив-
ності ферменту лактази в зрілому віці. Цей фенотип 
полегшує засвоєння більшої кількості лактози. 

Лактозна мальабсорбція. Неефективне перетрав-
лення лактози через лактазну непостійність або інші 
кишкові патології. 

Лактозна мальасиміляція. Неефективне поглинання 
лактози через лактозну мальабсорбцію. 

Непереносимість лактози. Шлунково-кишкові 
симптоми в індивідуума з лактозною мальабсорбцією. 

Лактоза є основним джерелом цукру з молока і мо-
лочних продуктів в усіх ссавців, за винятком морсько-
го лева. Недостатність активності призводить до по-
трапляння лактози в товстий кишечник. Там кишкова 
флора забезпечує реутилізацію лактози, розщеплюючи 
її до коротколанцюгових жирних кислот і газу, пере-
важно водню (H2), діоксиду вуглецю (СО2) і метану 
(CH4). Неперетравлена лактоза може викликати осмо-
тичну діарею; продукти бактеріального перетравлення 
можуть призвести до секреторної діареї й газоутворен-
ня. Це розтягує кишечник, що, як правило, може спри-
чинити клінічну симптоматику [27]. 

Найбільш частою причиною лактозної мальабсорб-
ції є лактазна непостійність — загальний стан, у якому 
експресія лактази знижується в період дитинства. На 
відміну від цього вроджений дефіцит лактази у зв’язку 
з повною відсутністю ферменту є рідкісним станом, що 
проявляється тяжкими симптомами в новонародже-

них. Крім того, мальабсорбція лактази може бути вто-
ринною стосовно набутих станів, включаючи синдром 
надмірного бактеріального росту в тонкому кишечни­
ку, інфекційний ентерит (наприклад, лямбліоз) або по-
шкодження слизової оболонки при целіакії, запальних 
захворюваннях кишечника, лікуванні, хірургії травно­
го каналу; синдром короткого кишечника, променевий 
ентерит, умови, що призводять або до зниження погли-
нальної здатності, або до пригнічення експресії лакта-
зи в тонкому кишечнику [15]. 

Тому останніми роками Львівський міський дитя-
чий гастроцентр проводить клініко-лабораторно-ін-
струментальну диференціальну діагностику хворим 
різного віку із синдромом мальабсорбції. Клінічна 
картина у 83 обстежених дітей була майже ідентичною: 
болі в животі, рідкі пінисті випорожнення зі слизом, 
здуття, великі розміри живота, зниження апетиту, блю-
вота. Але у 8 з них діарейний синдром змінився запо­
рами. Вік дітей — від 1 року 5 міс. до 11 років, серед-
ній вік — 3,4 ± 1,2 року. Обтяжений сімейний анамнез 
щодо непереносимості молока був у 49 дітей (59,0 %). 

Тривалість хвороби становила від 6 місяців до 
4 років, у середньому — 1,1 ± 0,9 року. У 47 дітей 
(56,6 %) виявлена затримка фізичного розвитку (в 
основному за масою тіла) до 5-го перцентиля. У 31 
дитини (39,2 %) мала місце затримка психомотор­
ного і мовного розвитку з порушенням поведінки 
(агресія), більшість із них (25 дітей) були направлені 
в гастроцентр неврологом у зв’язку з абдомінальним 
больовим і диспептичним синдромами. Атопічний 
дерматит тривалістю від 4 міс. до 5 років діагносто-
вано у 33 дітей (40 %). Обсяг додаткових обстежень 
у лабораторії «Сінево» включав серологічні маркери 
целіакії й непереносимості глютену згідно з чин-
ними рекомендаціями, генетичну діагностику лак-
тазної недостатності (дослідження поліморфізму 
с.-13910 С/Т гена лактази LCT) і целіакії (HLA-DQ2, 
-DQ7, -DQ8), дослідження у крові рівня вітаміну 
D3 (25-ОН-D3) і кальцію іонізованого; гістологічну 
діагностику біоптатів тонкого кишечника в разі по-
зитивних серологічних маркерів целіакії (анти-ТТГ, 
анти-ЕМА, анти-ДПГ-антитіла). 

Целіакія була виявлена у 7 (8,7 %) дітей віком від 
1,5 до 5 років і підтверджена всіма серологічними 
(анти-ТТГ, анти-ЕМА, у дітей до 3 років — анти-ДПГ-
антитілами) і гістологічними результатами обстежень. 
Генетичне обстеження на целіакію проведено в 1 па-
цієнтки за бажанням матері, діагноз целіакії було під-
тверджено (позитивні HLA-DQ2, -DQ7, -DQ8). У всіх 
цих дітей мали місце лактазна недостатність — гомози-
готність за геном лактазної недостатності (С/С) і стій-
кий до терапії атопічний дерматит. Сімейний анамнез 
щодо ЛН був обтяжений у 3 пацієнтів. Діагностика й 
лікування целіакії, ЛН сприяли досягненню клінічної 
ремісії в 6 дітей, а в 1 дитини з целіакією й атопією ви-
явлено різке зниження ДАО (у 5 разів менше за нижню 
межу норми), після корекції якої можливим стало до-
сягнення ремісії. Симптоматична терапія проводилася 
препаратами без глютену і лактози. 
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Непереносимість глютену на фоні атопії без целіакії 
і ЛН виявлена в 14 дітей (16,9 %). Діагноз підтверджу-
вали на основі підвищення рівня антитіл до гліадину 
(IgG від двох до десяти норм) за відсутності підвищення 
рівня інших антитіл (анти-ТТГ, анти-ЕМА, анти-ДПГ-
антитіла). Цим дітям разом із дієтичним харчуванням 
(агліадиновим) призначалися медикаменти без глютену. 

Найчастіше в наших 35 (42 %) пацієнтів ми діагнос-
тували непереносимість глютену в комбінації з лактаз-
ною недостатністю (із них у 14 (40,0 %) дітей виявлений 
С/С-поліморфізм, асоційований із непереносимістю 
лактози; у 2 (5,7 %) — Т/Т-поліморфізм, асоційова-
ний із непереносимістю лактози, не виявлений; у 19 
(54,3 %) — С/Т-поліморфізм, гетерозиготне носійство, 
варіабельний рівень ЛН, при якій частіше розвивається 
вторинна ЛН). Це зумовлювало розширення дієтичних 
заходів, призначення специфічної терапії. Ймовірно, 
С/С-поліморфізм гена ЛН зумовлював не алактазію, а 
гіполактазію в наших пацієнтів, інакше їх можна було 
би втратити в перші місяці життя, а стан здоров’я після 
1 року життя був би набагато гіршим. 

Лактазну недостатність без целіакії і НГБЦ діа-
гностовано у 27 (33 %) дітей (із них у 7 (2,6 %) дітей — 
С/С-поліморфізм; у 2 (7,4 %) — Т/Т-поліморфізм; у 
18 (67 %) — С/Т-поліморфізм гена, при якому частіше 
розвивається вторинна ЛН на фоні перенесених киш-
кових інфекцій і їх терапії). 

Отже, ЛН із С/С-поліморфізмом гена була виявле-
на у 28 дітей (34,4 %), із С/Т-поліморфізмом гена — у 
37 дітей (44,6 %), із Т/Т-поліморфізмом — у 4 дітей 
(4,8 %), будучи як дуже частим супутнім захворюван-
ням при НГБЦ і целіакії, так і частим самостійним ста­
ном (у 33,0 % дітей). 

У двох пацієнтів із гомозиготністю за лактазною не-
достатністю виявлена генетична схильність до целіакії 
(HLA-DQ2) без серологічних і гістологічних маркерів 
целіакії. 

Загальний IgE був незначно підвищений лише в 4 
дітей (4,8 %). 

У 2014 році Міжобласний медико-генетичний 
центр рекомендував 3 дітям соціальну допомогу з при­
воду лактазної недостатності. 

У 3 з обстежених 4 пацієнтів виявлений різко вира-
жений дефіцит 25-ОН-D3 (нижче 20 нг/мл) та дефіцит 
іонізованого кальцію, що зумовило корекцію лікуваль-
них заходів. 

У половини пацієнтів копроскопічно виявляли 
гельмінтози й паразитози, при яких також проводили 
специфічне лікування. 

Лікування, що проводилося згідно з отриманими 
результатами досліджень і включало дієтотерапію, са-
націю від гельмінтів, боротьбу з метеоризмом, дифе-
ренційований підхід до призначення етіопатогенетич-
ної і симптоматичної терапії залежно від умісту в них 
глютену й лактози, сприяло ліквідації патологічних 
синдромів, нормалізації копроскопії, позбавленню від 
атопії і санації від гельмінтів, збільшенню маси тіла, 
покращенню фізичного, психомоторного і мовленнє-
вого розвитку. 

Клінічний випадок 
У дівчинки був верифікований клінічний діа-

гноз целіакії у 2-річному віці після 9 разів лікування 
у стаціонарі в різних лікарнях із різними діагноза-
ми. Клінічні дані були такі: дефіцит маси тіла — 5-й 
перцентиль, затримка психомторного розвитку, по-
рушення поведінки — агресія, великий розмір жи­
вота, болі в животі, блювота, запори. За допомогою 
іригографії й фіброколоноскопії виключена вро-
джена аномалія кишечника. Наявна анемія, стійка 
до феротерапії, нормальні показники хлоридів поту 
й антигліадинових антитіл та різко підвищені рівні 
анти-ТТГ IgG (у 70 разів), біопсійні ознаки целіакії 
підтвердили діагноз. 

Безгліадинова дієта не сприяла стійкій ремісії, 
спостерігалися рецидиви, порушення поведінки, 
тому було проведено дообстеження: генетичні до-
слідження на лактазну недостатність (виявлений 
С/С-поліморфізм), на целіакію (виявлений генотип 
HLA-DQ2, -DQ7, -DQ8), вміст ДАО (у 5 разів менше 
за нижню межу). Копроскопічно виявлені аскариди. 
Лише після додаткової корекції в дієті, призначення 
патогенетичного лікування стан дитини покращився 
за всіма показниками. 

Отже, за наявності в дитини атопії, больового аб-
домінального синдрому, диспептичних проявів (метео­
ризм, діарейний синдром, рідше — запори), а особливо 
на фоні затримки фізичного, психомоторного і мов-
ного розвитку, обов’язковим є дотримання такого ал­
горитму диференціальної діагностики: генетичні мар-
кери ЛН, визначення серологічних маркерів целіакії і 
НГБЦ, гістологічна діагностика целіакії, а в сумнівних 
випадках — генетична діагностика целіакії; у хворих 
зі стійким атопічним дерматитом доцільно визначати 
рівні загального IgE і IgE до злаків, а також ДАО, віта-
міну D3 і кальцію іонізованого. Це дає можливість раці-
ональної корекції дієти, етіопатогенетичного і симпто­
матичного лікування, тим самим скоротити тривалість 
хвороби, покращити якість життя не тільки дитини, 
але і всієї родини. 
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