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З агальновідомо, що існує велика кількість
спадкових порушень обміну амінокислот та

органічних кислот у людини, які клінічно проявля�
ються у вигляді майже 90 захворювань [4]. Дана
група захворювань найчастіше зустрічається у ди�
тячому віці, а саме у періоді новонародженості, та
протікає з важкими наслідками.  У більшості ви�
падків діти не доживають до дорослого віку. Така
ситуація обумовлює необхідність раннього
розпізнавання, своєчасного лікування та покра�
щення якості життя   дітей із спадковими порушен�
нями обміну амінокислот.

Варто зазначити, що до цієї групи патологічних
станів відноситься тирозинемія, яка характери�
зується збільшенням печінки, порушенням її
функції та розвитком цирозу, а також ушкодженням
нирок та периферійних нервів [6]. Тип успадкуван�
ня аутосомно�рецисивний. Ген картируван у хро�
мосомі 15q23�q25 [2]. Найбільша кількість хворих на
тирозинемію зареєстрована у провінції Квебек (Ка�
нада) та у Північній Європі. Захворювання обумовле�
но дефіцитом фумарилацетоацетат гідролази 
(ФАГ) — ферментом, який є останнім у ланці дегра�
дації тирозину. ФАГ — складається з 419 амінокис�
лоти, є цитозольним гомодимером та присутній у
тканині печінки, нирок, лімфоцитах, еритроцитах.
Наслідком ензимного дефекту є порушення обміну
тирозину, а саме, накопичення в тканинах таких ме�
таболітів, як фумарилацетоацетату, малеілацето�
ацетату, сукцинілацетону, сукцинілацето�ацетату,
які, у свою чергу, викликають токсичну дію на клітини
печінки та проксимальні ниркові канальці. Вперше
інформація щодо пацієнта із збільшенням рівня ти�
розину у крові була надана у 1932 році [1]. Повідом�
лення про хворих із більш типовою клінічною та
біохімічною картиною, властивою даній патології,
були зроблені наприкінці 1950 років [3,5]. З того ча�
су і до кінця  минулого століття у науковій літературі
описано близько 500 випадків цієї патології.

Виділяють 3 форми захворювання, які відрізня�
ються різними вродженими помилками в обміні ти�
розину, які призводять до виникнення тирозинемії.  

Стратегія лікування тирозинемії включає дієто�
терапію, неонатальний скринінг, а також транс�
плантацію печінки та нирок. Слід зауважити, що
певні сподівання покладаються на медикаментозне
лікування цієї патології — застосування нітизинону
(Orfadin), який є інгібітором 4�гідроксифеніл�піру�
ват дегідрогенази і попереджує накопичення речо�
вин, які токсично впливають на печінку та нирки.

Наводимо два спостереження тирозинемії у
дітей, які проходили обстеження та лікування у

відділенні проблем харчування та соматичної пато�
логії дітей раннього віку.  

Спостереження 1. Дитина А., 1,5 роки, дівчин�
ка. Поступила у  відділення проблем харчування та
соматичної патології дітей раннього віку  ДУ "ІПАГ
АМН України" зі скаргами на субфебрильну темпе�
ратуру, відставання у наборі маси тіла, часткову
втрату надбаних навичок (перестала самостійно
сидіти, ходити та говорити), збільшення розмірів
черева. Народжена від першої вагітності із нор�
мальним перебігом (мати CMV �інфікована) масою
3400 г, зріст 52 см. Грудне вигодовування. Не див�
лячись на те, що дитина страждала від періодичної
блювоти до 3�х міс. віку, дитина добре розвивалася
та набирала вагу (8,5 кг у 7,5 міс.). Від цього віку у
дитини відстежувалася субфебрильна температу�
ра, яка трималася протягом 2�х міс., збільшилися
розміри черева, дитина перестала сидіти. Вперше
зроблене УЗД у віці 9 міс. визначило: печінка знач�
но збільшена у розмірах, краї органа затуплені,
капсула печінки звита, потовщена до 2 мм, па�
ренхіма неоднорідної структури, визначаються
ехопозитивні тяжі середньої інтенсивності, які утво�
рюють "сітчастий" малюнок паренхіми (рис.1, 2).
Портальна вена не збільшена — 4 мм. Стінки її не
змінені. Жовчний міхур видовженої форми, у
розмірах не збільшений. Підшлункова залоза не
збільшена у розмірах, контури чіткі, ехогенність па�
ренхіми підвищена. Селезінка у розмірах збільше�
на 89х31 мм, структура однорідна. Нирки  збіль�
шені: права нирка 72х29 мм, контур звивистий; ліва
нирка 77 х 31,7 мм, контур також звивистий (рис.3).
Паренхіматозний прошарок до 12 мм, ехогенність
підвищена. Вільна рідина у черевній порожнині не
визначається. 
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Рис.1. Ехограма печінки дитини з тирозинемією
(правий косий зріз), датчик 5 мГц : неоднорідність
структури паренхіми печінки



Подальше клініко�лабораторне обстеження
дозволило виключити вірусний (В,С) характер ура�
ження печінки, а також хворобу Гоше та альфа�1�
антитрипсинову недостатність, хворобу Вільсона—
Коновалова,  муковісцидоз.

Проведена  пункційна біопсія печінки. При гісто�
логічному дослідженні біоптатів визначено мульти�
лобулярний цироз печінки на фоні хронічного гепа�
титу. Реакції на мідь та глікоген — негативні. 

Проведене лабораторне обстеження показало
зниження гемоглобіну до 60 г/л, підвищення
білірубіну до 30,0 мкмоль/л, лужної фосфатази та
трансаміназ у 1,5 рази від норми. Рівень тирозину у
крові підвищений у 5 разів, у сечі — у 6 разів.

Був встановлений наступний діагноз: тирози�
немія 1 типу, хронічна форма, цироз печінки, вто�
ринна нефропатія з порушенням канальцевого апа�
рату нефрона, затримка фізичного та статокінетич�
ного розвитку.

У клініці дитині була розроблена дієта з обме�
женням тирозину (під контролем вмісту цієї аміно�
кислоти у крові та сечі), призначені гепатопротек�
тори,  препарати заліза, відновлювальний курс
лікування центральної нервової системи. В процесі
динамічного спостереження за цією дитиною
відмічено поліпшення неврологічної симптоматики
при збереженні ехографічної картини цирозу
печінки (рис.4), спленомегалії та змін з боку нирок. 

Спостереження 2. Дитина С., дівчинка, у віці 
6 міс. з'явилися  скарги на задишку, збільшення  че�
рева, пастозність нижніх кінцівок. Батьки — азер�
байджанці,  кровні родичі (двоюрідні брат та сест�
ра). Дитина від ускладненої вагітності, перебіг якої
був ускладнений гестозом та загрозою передчас�
ного переривання. Пологи шляхом кесарського
розтину. Маса тіла при народжені 4050 г, зріст — 
53 см. У 3�місячному віці після планової імунізації
зареєстрована кровоточивість з місця ін'єкції та но�
сова кровотеча. З підозрою на ДВС�синдром дити�
на була госпіталізована до обласної лікарні, де бу�
ло встановлено наступний діагноз: ЦМВ�інфекція,
генералізована форма, важкий перебіг з уражен�
ням ЦНС, паренхіматозних органів, серцево�су�
динної системи; внутрішньоутробний гепатит з заг�
розою розвитку цирозу, асцит, портальна гіпер�
тензія; вогнищевий міокардит, кардіопатія. Згідно
з висновком гістологічного дослідження тканини
печінки (проведена біопсія печінки під час діагнос�
тичної лапароскопії) визначено цироз печінки
змішаного типу (мікромакронодулярний). У лікарні
проводилося комплексне лікування. Виписана до�
дому за наполяганням батьків. 

Через місяць дитина поступила до ДУ "ІПАГ АМН
України" у важкому стані для уточнення діагнозу та
лікування.

При ультразвуковому обстеженні органів черев�
ної порожнини (датчик 8—10 МГц) визначено на�
ступне: вільна рідина у черевній порожнині у
значній кількості, печінка збільшена у розмірах,
край правої частки затуплений. Звертала на себе
увагу значна звитість контурів печінки та потовщен�
ня гліссонової капсули до 2 мм, відростки від якої
входили безпосередньо у тканину печінки. Па�
ренхіма органа була неоднорідної структури, виз�
начаються "ніжні" вогнищеві утворення з чіткими
контурами діаметром від 2 до 6 мм, які займали
практично весь орган. При енергетичному доп�
плерівському картируванні визначається активний
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Рис.2. Ехограма печінки дитини з тирозинемією
(датчик  8 мГц): звитість контурів гліссонової капсу�
ли, множинні вогнищеві утворення у паренхімі органа

Рис.3. Ехограма лівої нирки при тирозинемії 
(датчик 5 мГц). Збільшення розмірів нирки

Рис. 4. Ехограма печінки дитини  з тирозинемією
через 3 міс. після призначення лікування (датчик 
8 мГц): звитість контурів капсули печінки, виражені
фіброзні зміни у паренхімі органа
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кровоплин між вогнищевими утворами (рис. 5).
Ворітна вена не була збільшеною, стінки судини не
потовщені. Швидкісні показники кровоплину не бу�
ли зміненими. Жовчний міхур скорочений. Се�
лезінка була  збільшена у довжину до 92 мм, ехост�
руктура однорідна; діаметр селезінкової вени — 
8 мм. Нирки також збільшені у розмірах: права — 
68 х 35 мм, ліва — 70х 39 мм, звичайної форми та
звивистою поверхнею. Паренхіматозний шар дося�
гав 12 мм, ехогенність його порівняно з ехо�
генністю паренхіми селезінки була збільшеною.

При проведенні комплексного клініко�
біохімчного та імунологічного обстеження було
визначено значне перевищення рівня тирозину та
метіоніну у крові : тирозин — 20,32 мг% (норма —
5,098 мг%), метіонин — 23,36 мг% (норма — 
1,32 мг%); у сечі (тирозин — 26,01 мг%, метіонин —
6,25 мг% при нормі — 4,3 і 1,5 мг% відповідно). 

Ґрунтуючись на сукупності характерних клініч�
них та біохімічних даних, встановлено наступний
клінічний діагноз: тирозинемия I типу, гостра фор�
ма, печінкова недостатність, цироз, асцит, пор�
тальна гіпертензія, рахіт II.

Батькам хворого запропоновано провести транс�
плантацію печінки дитині, від якої вони відмовилися.

З наведених прикладів ультразвукового обсте�
ження при такому досить маловідомому захворю�
ванні, як тирозинемія,  можна зробити  висновки
про те, що   детальне обстеження паренхіматозних
органів черевної порожнини чітко диференціює ци�
ротичне ураження печінки у дітей віком до року, що
само по собі має насторожувати лікарів, адже такі
форми ураження печінки вкрай рідкісні у педіат�
ричній практиці. Також  збільшення розмірів нирок,
зміна їх ультразвукової структури є важливим
симптомом, який притаманний  цій патології.
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РЕЗЮМЕ. Приведено описание двух случаев тирозинемии
у детей до года.  При ультразвуковом исследовании опре�
делялись признаки, характерные для цирротического по�
ражения печени: извитость контуров органа, утолщение
глиссоновой капсулы, наличие мелкоочаговых образова�
ний в паренхиме диаметром от 2 мм (при использовании
высокочастотного сканирования), зарегистрированы
признаки фиброза. Пациентам проводилась пункционная
биопсия печени. Гистологический диагноз — цирротичес�
кие изменения. У детей отмечалось также значительное
увеличение размеров почек при сохранении их структуры
и селезенки. Диагноз тирозинемии был установлен на ос�
новании повышения уровня тирозина в крови и моче.

SUMMARY. Two cases of tyrosinemia in children under 1 year
have been presented. The main echographic sings of the di�
sease could be characterized as cirrhotic process in the liver.
The results of liver puncture biopsy have verified the diagnosis
of cirrhosis in both cases. This patients had increase size of
kidneys and spleen.  Tyrosinemia have been diagnosed in
both cases by the increased  tyrosin level in blood and urine.
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Рис. 5. Ехограма печінки дитини з тирозинемією
(датчик 8 мГц): потовщення капсули та звитість
капсули печінки, фіброзний тяж входить до паренхіми


