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З ог ля ду на знач ну за ці кав ле ність лі ка рів різ  -
них ме дич них спе ці аль нос тей проб ле мою ге-

мох ро ма то зу ак ту аль ним зав дан ням є удос ко на-
лення ді аг нос ти ки цьо го спад ко во го зах во рю-
ван ня, що до по мо же фа хів цям яко мога ра ні ше 
ви яв ля ти цю рід кіс ну па то ло гію з ме тою про фі-
лак ти ки її тяж ких нас лід ків.

Ге мох ро ма тоз (си но ні ми: піг мен тний ци роз, 
брон зо вий ді а бет, си де ро фі лія, син дром Тру азьє —
Ано-Шоф фа ра) — спад ко ве зах во рю ван ня, яке ха-
рак те ри зу єть ся по ру шен ням об мі ну за лі зов міс-
них піг мен тів, під ви ще ним усмок ту ван ням у ки-
шеч ни ку за лі за і на ко пи чен ням йо го в тка ни нах і 
ор га нах з роз вит ком ор га ніч них змін [3].

Най час ті ше ге мох ро ма тоз трап ля єть ся в осіб 
чо ло ві чої ста ті, рід ше — у жі нок, що по яс ню єть ся 

фі зі о ло гіч ною втра тою за лі за при мен стру а ції. 
Нас лід ки прис ко ре ної киш ко вої аб сор бції за лі за 
та йо го на ко пи чен ня у різ них тка ни нах заз ви чай 
клі ніч но ви яв ля ють ся у зрі ло му ві ці [2].

За еті о ло гією ге мох ро ма тоз мож на кла си фі ку-
ва ти на пер вин ний (роз лад, ус пад ко ва ний або ге-
не тич но де тер мі но ва ний) та вто рин ний (зах во-
рю ван ня, на бу те про тя гом жит тя). У чо ло ві ків 
клі ніч ні ви я ви з’яв ля ють ся пе ре важ но у ві ці 30—
50 ро ків, у жі нок — піс ля 50 ро ків. У по пу ля ції 
до мі нує ма ло- та без сим птом ний пе ре біг зах во-
рю ван ня. Як що ді аг ноз вчас но не вста нов ле но, 
то за лі зо наг ро мад жу єть ся в тка ни нах і ор га нах, 
що мо же приз вес ти до пе чін ко вої не дос тат нос ті, 
пан кре о па тії, ді а бе ту, по ру шен ня сер це во го рит-
му, ар тро па тій, ім по тен ції, ран ньої ме но па у зи, 
не дос тат нос ті щи то по діб ної за ло зи [3].

У ді тей зде біль шо го ді аг нос ту ють пер вин ний 
спад ко вий ге мох ро ма тоз. Вто рин ний ге мох ро-

Су час на ді аг нос ти ка  
спад ко во го ге мох ро ма то зу

Мета — провести селективний скринінг хронічної печінкової патології та молекулярно-генетичне 
дослідження випадку гемохроматозу.

Матеріали та методи. Проведено аналіз клінічних даних та параклінічних показників 45 хворих, пере-
важно дорослого віку, із хронічною гепатобіліарною та поєднаною патологією, які перебували на стаціо-
нарному лікуванні у гастроентерологічних відділеннях лікарень м. Львова. Врахування комплексу 
клініко-параклінічних ознак та генетичних особливостей пацієнтів дало змогу сформувати підгрупу 
осіб, у яких доцільно було визначити рівень сироваткового заліза для селективного скринінгу. У дослід-
женні використано такі методи: молекулярно-генетичний, клінічний, клініко-генеалогічний, медико-
статистичний. Дослідження мутацій C282Y та H63D гена HFE проводили за допомогою методу поліме-
разної ланцюгової реакції, рестрикційного аналізу та електрофорезу в агарозному гелі. Отримані сигна-
ли порівнювали з маркерами довжин і детектували розміри отриманих фрагментів.

Результати. У 2 (10 %) хворих виявлено мінорну мутацію H63D гена гемохроматозу у гетерозиготному 
стані, в 1 (5 %) — мінорну мутацію H63D гена HFE у гомозиготному стані (H63D/H63D), що є доказом 
спадкового гемохроматозу.

Висновки. Основними критеріями відбору в групу підвищеного ризику щодо гемохроматозу є хроніч-
на печінкова патологія, відповідна спадкова обтяженість у родині пробанда, певні клініко-параклінічні 
зміни та підвищений рівень сироваткового заліза у крові. Впровадження тестування генетичних маркерів 
схильності до спадкової патології людини, зокрема до спадкового гемохроматозу, є перспективним 
напрямом, який необхідно розвивати.

Клю чо ві сло ва: ге мох ро ма тоз, мо ле ку ляр но-ге не тич ні дос лід жен ня, рід кіс ні зах во рю ван ня, спад ко ві 
хво ро би, хро ніч на пе чін ко ва па то ло гія.
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ма тоз мо же ви ни ка ти на тлі ін тен сив ної те ра пії 
пре па ра та ми за лі за та піс ля чис лен них ге мо-
тран сфу зій [5, 6].

Най час ті ше пер вин ний ге мох ро ма тоз по в’яза-
ний із дво ма му та ці я ми в ге ні HFE — C282Y та 
H63D. Ген HFE ко дує про те їн, по діб ний за бу до-
вою до мо ле кул І кла су го лов но го ком плек су гіс-
то су міс нос ті, який вза є мо діє з ре цеп то ром тран-
сфе ри ну і ре гу лює всмок ту ван ня за лі за у пет лях 
тон ко го ки шеч ни ка [5].

Рідше при чи ни зах во рю ван ня пов’язані з му-
та ці я ми в ін ших ге нах, згру по ва ни ми у сво є рід-
ну ка те го рію «нек ла сич но го спад ко во го ге мо-
хро ма то зу», які ще на зи ва ють «HFE-не по в’яза-
ний спад ко вий ге мох ро ма тоз» або «не HFE-ге-
мох ро ма тоз» [1, 5]. До них на ле жать ге мох ро ма-
тоз 1 типу — «кла сич ний», ти пу 2А — ге мох ро ма-
тоз не пов но літ ніх, ти пу 2В — ге мох ро ма тоз під-
літ ків, ге мох ро ма тоз ти пу 3 і 4 (аф ри кан ська 
фор ма), не о на таль ний ге мох ро ма тоз, аце ру ло -
плаз мі немія, врод же на ат ран сфе ри не мія та 
GRACILE-син дром (ду же рід кіс ний). Біль шість 
ти пів спад ко во го ге мох ро ма то зу ус пад ко ву ють-
ся за ав то сом но-ре це сив ним ти пом і ли ше 4-й 
тип — за ав то сом но-до мі нан тним [7].

За клі ніч ним пе ре бі гом ге мох ро ма тоз зде біль-
шо го по ді ля ють на та кі фор ми:

1) ла тен тну;
2) з нез нач ни ми (нес пе ци фіч ни ми) ви я ва ми;
3) з тяж ким пе ре бі гом і фа таль ни ми нас лід-

ка ми (у до рос лих — у за дав не но му ви пад ку, у ді-
тей — «не о на таль ний ге мох ро ма тоз»).

За від сут нос ті спе ци фіч них клі ніч них ви я вів 
при пі доз рі на ге мох ро ма тоз хво ро му не об хід но 
про вес ти пер вин ні дос лід жен ня:

1) збір де таль но го сі мей но го анам незу що до 
різ ної па то ло гії пе чін ки у ро ди чів (іді о па тичний 
ге па тит, ци роз та рак), особ ливо у по єд нан ні з 
ви со ким рів нем (до 40 %) смер тнос ті цих хво рих 
у ві ці до 50 ро ків;

2) ла бо ра тор ні тес ти для виз на чен ня рів ня 
за лі за в ор га ніз мі. Виз на чен ня рів ня фер и ти ну — 
це до сить де ше вий і лег ко дос туп ний спо сіб пе ре-
вір ки, який здій сню ють ру тин ним ін ва зив ним 
ме то дом. Од нак ос нов ною проб ле мою при ви ко-
рис тан ні цьо го ме то ду як ін ди ка то ра на ко пи чен-
ня за лі за є те, що рі вень за лі за за ін ших зах во рю-
ван нях пе чін ки, ни рок та ра ку мо же бу ти під ви-
ще ним без без по се ред ньо го зв’яз ку з ге мох ро ма-
то зом.

По ка зо вим ла бо ра тор ним кри те рі єм пе ре ван-
та жен ня за лі зом ор га ніз му є са ту ра ція тран сфе-
ри ну до 40 %. У ді тей ме жо вий рі вень фери ти ну 
для пі доз ри про пе ре ван та жен ня за лі зом до сі 
точ но не виз на че ний (є да ні про ре фе рен тні зна-

чен ня фе ри ти ну для хлоп ців і дів чат різ но го ві ку 
в ді а па зо ні від 20 до 75 нг/мл при са ту ра ції транс-
 фе ри ну від 20 до 40 %), то ді як для жі нок він ста-
но вить 200 нг/мл, для чо ло ві ків — 300 нг/мл;  

3) маг ніт но-ре зо нан сну то мог ра фію — для ви-
яв лен ня під ви ще но го де по ну ван ня за лі за в пе чін ці;

4) бі оп сію з гіс то ло гі єю тка ни ни пе чін ки (не 
по ка зо ва у ді тей, то му що до 14 ро ків пе чін ко вий 
ін декс за лі за не ін фор ма тив ний, за ви нят ком 
хво ро би Віль со на);

5) мо ле ку ляр но-ге не тич не дос лід жен ня — 
най   точ  ні ший ме тод для ді аг нос ти ки ге мох ро ма-
то зу [5].

Аналіз ге на HFE (за до по мо гою ге не тич но го 
тес ту ван ня) дає змо гу під твер ди ти клі ніч ний ді-
аг ноз ге мох ро ма то зу у ді тей чи до рос лих на до-
клі ніч ній (ла тен тній) ста дії зах во рю ван ня, особ-
ливо як що ві до мі ви пад ки зах во рю ван ня се ред 
чле нів сім’ї. Дос лід жу ва ні алелі ге на HFE у 80 % 
ви пад ків ука зу ють на на яв ність ге мох ро ма то зу у 
па ці єн тів, про те не га тив ний ре зуль тат що до на-
яв нос ті му та цій у ге ні HFE не вик лю чає зах во-
рю ван ня на ге мох ро ма тоз, то му, про во дя чи ге не-
тич ні дос лід жен ня, ба жа но та кож па ра лель но 
оці нити ін ші заз на че ні по каз ни ки.

На яв ність му та ції C282Y ге на HFE приз во дить 
до тяж чих нас лід ків, а ге но тип C282Y/C282Y має 
най біль шу пе нет ран тність. Од нак у біль шос ті но-
сі їв цьо го ге но ти пу хво ро ба не ма ні фес тує. Особи-
но сії ге но ти пів C282Y/H63D і H63D/H63D та-
кож ма ють під ви ще ний ри зик наг ро мад жен ня за-
лі за, од нак хво ро ба ма ні фес тує мен ше ніж у 1 %. 
Та ким чи ном, на різ но ге не тич ні тес ти на ге мох ро-
ма тоз швид ше виз на ча ють мож ли вість зах во рю-
ван ня, ніж са ме зах во рю ван ня [4].

У мо ло до му ві ці ге мох ро ма тоз зде біль шо го має 
без сим птом ний пе ре біг (ла тен тну фор му), хо ча 
мо жуть трап ля ти ся і нес пе ци фіч ні клі ніч ні ви я ви:

1) за галь на слаб кість, швид ка втом лю ва ність 
і сон ли вість;

2) втра та ма си ті ла та ас те нія;
3) час ті но со ві кро во те чі;
4) наб ря ки і біль у суг ло бах;
5) гі пер піг мен та ція шкі ри, сли зо вих обо-

лонок і сіт ків ки;
6) аритмія, кар ді о мі о па тія, ви я ви сер це вої не-

дос тат нос ті;
7) біль у жи во ті, пан кре а то па тія, цук ро вий 

ді а бет;
8) зни жен ня фун кції щи то по діб ної за ло зи;
9) па то ло гія нер во вої сис те ми, ало пеція [4, 5].
Для ді аг нос ти ки ге мох ро ма то зу не об хід но 

про вес ти та кі дос лід жен ня:
1) клі ніч ний аналіз кро ві (ге мог ло бін при ге-

мох ро ма то зі — в ме жах нор ми);



51СУЧАСНА ГАСТРОЕНТЕРОЛОГІЯ   |    № 5 (73) • 2013

ОРИГІНАЛЬНІ ДОСЛІДЖЕННЯ

2) бі о хі міч ні дос лід жен ня фун кції пе чін ки та 
під шлун ко вої за ло зи, сер це во-су дин ної сис те-
ми, опорно-ру хо во го апа рату, фун кції щи то по-
діб ної за ло зи (рі вень пе чін ко вих фер мен тів 
(АЛТ, АСТ), луж ної фос фа та зи (ЛФ), про теї-
ног ра ма, ко а гу лог ра ма, лі під ні фрак ції, рі вень 
цук ру в кро ві, гос тро фа зо ві по каз ни ки, рі вень 
гор мо нів щи то по діб ної за ло зи (ТТГ, віль ний 
Т4) та ін.);

3) УЗ-дос лід жен ня пе чін ки, під шлун ко вої 
за ло зи, сер ця, щи то по діб ної за ло зи;

4) елек тро кар ді ог рама (ЕКГ);
5) рен тге ног ра фія ура жених суг ло бів та груд-

ної кліт ки;
6) кон суль та ції вузь ких спе ці а ліс тів (гас тро-

ен те ро ло га, кар ді о ло га, ен док ри но ло га, рев ма то-
ло га, нев ро ло га).

Усі до дат ко ві ла бо ра тор ні та ін стру мен таль ні 
дос лід жен ня за ле жать від пе ре бі гу і сим пто мів 
зах во рю ван ня [4, 5].

За від сут нос ті ран ньої ді аг нос ти ки та адек ват-
ного лі ку ван ня зах во рю ван ня мо же приз вес ти 
до тяж ких клі ніч них ви я вів та ус клад нень — ци-
ро зу пе чін ки, сер це вої не дос тат нос ті, ді а бе ту, 
арт ри тів та ге па то це лю ляр ної кар ци но ми [1, 5].

Ни ні ефек тивна про фі лак ти ка роз вит ку зах во-
рю ван ня та йо го ус клад нень ґрун ту єть ся на да них 
сі мей но го анам незу та мо ле ку ляр но-ге не тич но го 
дос лід жен ня хво ро го і йо го ро ди чів [1, 5].

Ме та ро бо ти — про вес ти се лек тив ний скри-
нінг хро ніч ної пе чін ко вої па то ло гії та мо ле ку-
ляр но-ге не тич ні дос лід жен ня ви пад ку ге мох ро-
ма то зу.

Про тя гом 2012 р. та пер шо го квар та лу 2013 р. 
про ве де но аналіз клі ніч них да них та па рак лі ніч-
них по каз ни ків 45 хво рих, пе ре важ но до рос ло го 
ві ку, з хро ніч ною ге па то бі лі ар ною та по єд на ною 
па то ло гі єю, які пе ре бу ва ли на ста ці о нар но му лі-
ку ван ні у гас тро ен те ро ло гіч них від ді лен нях лі-
ка рень м. Льво ва. Всім па ці єн там про ве де но клі-
ніч ний ог ляд, ла бо ра тор ні, ін стру мен таль ні дос-
лід жен ня. Під час ана лізу ро до во дів звер та ли 
увагу на на яв ність хро ніч но го ге па ти ту, ци ро зу 
пе чін ки та он ко ло гіч ної па то ло гії пе чін ки у 
 ро ди чів.

Дос лід жен ня му та цій C282Y та H63D ге на 
HFE про во ди ли за до по мо гою ме то ду по лі ме-
раз ної лан цю го вої ре ак ції, рес трик цій но го ана-
лізу та елек тро фо резу в ага роз ному ге лі. От ри-
ма ні сиг на ли по рів ню ва ли з мар ке ра ми дов жин 
і виз на ча ли роз мі ри от ри ма них фраг мен тів.

От ри ма ні ре зуль та ти об роб ля ли ста тис тич ни-
ми ме то да ми.

Най час ті ше у па ці єн тів ре єс тру ва ли скар ги 
на за галь ну слаб кість (q = 0,80), біль у суг ло бах 
(q  = 0,73), час ті бо лі в жи во ті (q = 0,71), го лов ний 
біль (q = 0,61) і під ви ще ну втом лю ва ність (q = 0,57).

Про ве де но пог либ ле ний клі ні ко-па рак лі ніч-
ний аналіз усіх ви пад ків ге па то бі лі ар ної та по єд-
на ної па то ло гії. При клі ніч но му ог ля ді хво рих 
най час ті ше ви яв ля ли збіль шен ня роз мі ру пе чін-
ки під час паль па ції (q = 0,88), піг мен та цію шкір-
них пок ри вів (q = 0,65), збіль шен ня роз мі ру се-
ле зін ки (q = 060), щи то по діб ної за ло зи при паль-
па ції (q = 0,53).

Аналіз да них УЗД ви я вив, що у хво рих пе ре-
ва жа ли ехог ра фічні оз на ки збіль шен ня роз мі рів 
та/або струк тур ні змі ни пе чін ки (q = 0,90), па то-
ло гіч ні змі ни жов чно го мі ху ра (q = 0,82) та гі-
пер пла зія та/або змі на струк ту ри щи то по діб ної 
за ло зи (q = 0,61). Ла бо ра тор ні да ні вка зу ва ли на 
під ви щен ня рів ня ЛФ (q = 0,73), АЛТ, АСТ 
(q = 0,72), від хи лен ня да них ко а гу лог ра ми 
(q = 0,70). Ра зом зі змі на ми на ЕКГ (q = 0,63) і 
фун кці о наль них по каз ни ків щи то по діб ної за ло-
зи (q = 0,57) це свід чи ло про на яв ність хро ніч ної 
пе чін ко вої па то ло гії і ти ро па тій.

Про ве ден ня клі ні ко-ге не а ло гіч них дос лід-
жень ґрун ту ва ло ся на ре тель но му збо рі анам-
незу з ура ху ванням на яв нос ті у ро ди ні ви пад ків 
зах во рю вань пе чін ки (хро ніч ної пе чін ко вої не-
дос тат нос ті, особ ливо до кін ця не ве ри фі ко ва-
них ге па ти тів, ци ро зів та он ко ло гіч ної па то ло гії 
пе чін ки), ар три ту, цук ро во го ді а бе ту, зах во рю-
вань сер це во-су дин ної сис те ми та па то ло гії щи-
то по діб ної за ло зи.

У гру пі об сте же них осіб об тя же ний сі мей ний 
анамнез за па то ло гі єю пе чін ки від зна че но у 47 % 
об сте же них хво рих, у 18 % — ци роз пе чін ки. Па-
то ло гія щи то по діб ної за ло зи ма ла міс це у 42 % 
ро ди чів різ но го сту пе ня спо рід не нос ті. Сер це во-
су дин ні зах во рю ван ня бу ли ха рак тер ни ми для 
31 % ро ди чів, зах во рю ван ня опорно-ру хо во го 
апа рату — для 29 %, цук ро вий ді а бет — для 7 %.

Про а на лі зу вав ши клі ні ко-па рак лі ніч ні оз на-
ки та ге не тич ні особ ли вості ро до во дів хво рих, 
ми сфор му ва ли під гру пу па ці єн тів (19 (42 %)), 
яким бу ло до ціль но про вес ти виз на чен ня рів ня 
си ро ват ко во го за лі за для се лек тив но го скри нін-
гу. Під ви ще на кон цен тра ція си ро ват ко во го за лі-
за да ва ла під ста ву з ви со кою ймо вір ніс тю очі ку-
вати по зи тив них ре зуль та тів мо ле ку ляр но-ге не-
тич них дос лід жень ге мох ро ма то зу.

У 5 (26 %) па ці єн тів ці єї під гру пи рі вень си-
ро ват ко во го за лі за пе ре ви щу вав нор му. У 
2 (10 %) хво рих за до по мо гою мо ле ку ляр но-ге-
не тич ної де   тек ції ви яв ле но мі нор ну му та цію 
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H63D ге на ге мо х ро ма то зу HFE у ге те ро зи гот-
но му ста ні. В 1 (5 %) ви пад ку за фік со ва но мі-
нор ну му та цію H63D ге на HFE у го мо зи гот но-
му ста ні (H63D/H63D), що є без за пе реч ним до-
ка зом спад ко во го ге мох ро ма то зу. Опис цьо го 
ви пад ку на ве де но ниж че.

Хво ра Т. А., 1996 ро ку на род жен ня, про жи ває у 
м. Яворів Львів ської об лас ті. Гос пі та лі зо ва на у 
пер ше від ді лен ня Львів ської об лас ної ди тя чої 
клі ніч ної лі кар ні зі скар га ми на пе рі о дич ні слаб-
кість, ну до ту, по га ний апетит, тяж кість у ді лян ці 
пра во го під ре бер’я. Хво ріє про тя гом двох ро ків. 
З по діб ни ми скар га ми не од но ра зо во звер та ла ся 
за міс цем про жи ван ня та пе ре бу ва ла на ста ці о-
нар но му лі ку ван ні у гас тро ен те ро ло гіч но му від-
ді лен ні Яво рівської ра йон ної лі кар ні, де їй вста-
нов ле но ді аг ноз: хро ніч ний гас тро ду о де ніт з під-
ви ще ною кис ло то ут во рю валь ною фун кці єю. 
При з на че не згід но з про то ко лом лі ку ван ня да ва-
ло ефект про тя гом 2—3 міс.

Об’єк тив но у хво рої від зна че но нез нач ну блі-
дість шкір них пок ри вів, тем ні ко ла під очима, 
жов то-бі лий на літ на язиці, бо лю чість під час 
паль па ції у пра во му під ре бер’ї. Пе чін ка вис ту-
па ла ниж че за край ре бер ної ду ги на 2  см. Ін ших 
клі ніч них особ ли востей у па ці єн тки не ви яв ле-
но. У ла бо ра тор них та бі о хі міч них по каз ни ках 
кро ві (АЛТ, АСТ, ЛФ, ГГТ, бі лі ру бін фрак цій но, 
про те ї ног ра ма, іо ног рама, кре а ти нін, се чо ви на, 
рев моп ро би, хо лес те рин) па то ло гіч них від хи-
лень не за фік со ва но. При УЗ-об сте жен ні внут-
ріш ніх ор га нів ви яв ле но нез нач не збіль шен ня 
роз мі ру пе чін ки (+ 1 см) та по си лен ня ехо-сиг-
на лів від її па рен хі ми, оз на ки збіль шен ня роз мі-
ру жов чно го мі ху ра та зас тою жов чі по зад ній 
стін ці. Роз мір та струк ту ра щи то по діб ної за ло-
зи  — без особ ли востей. ФГДС: ери те ма тозна 
гас тро ду о де но па тія, ду о де но гас траль ний реф-
люкс; рH-мет рія: під ви ще на кис ло то ут во рю-
валь на фун кція. ЕКГ: без особ ли востей. Вик лю-
че но ймо вір ність ін фі ку ван ня па ці єн тки ві рус-
ни ми ге па ти та ми В та С.

На під ста ві ре зуль та тів об сте жень під твер дже-
но по пе ред ні ді аг но зи: хро ніч ний гас тро ду о де ніт 
з під ви ще ною кис ло то ут во рю валь ною фун к ці єю, 
ду о де но гас траль ний реф люкс.

Сі мей ний анамнез хво рої об тя же ний що до ге-
па то бі лі ар ної па то ло гії. За до по мо гою клі ні ко-
ге не а ло гіч но го ана лізу у ро ди чів різ но го сту пе ня 
спо рід не нос ті (у бать ка та ді да) ви яв ле но ви пад-
ки ци ро зу та ра ку пе чін ки. На під ста ві ком плек-
су про ве де них дос лід жень па ці єн тку за ра хо ва но 
до гру пи ри зи ку що до ге мох ро ма то зу і про ве де-
но се лек тив ний скри нінг — виз на чен ня рів ня си-
ро ват ко во го за лі за у кро ві. Цей по каз ник ста но-

вив 29 ммоль/л, що пе ре ви щу ва ло нор му (для 
жі нок — 10—20 ммоль/л). Са ту ра ція тран сфе ри-
ну ста но ви ла 38 %.

Під ви ще ний вміст си ро ват ко во го за лі за та ме-
жо вий рі вень са ту ра ції тран сфе ри ну в кро ві був 
під ста вою для про ве ден ня мо ле ку ляр но-ге не-
тич но го ана лізу му та цій C282Y та H63D ге на ге-
мох ро ма то зу HFE. У ре зуль та ті мо ле ку ляр но-
ге не тич ної де тек ції у па ці єн тки ви яв ле но мі нор-
ну му та цію H63D ге на ге мох ро ма то зу у го мо зи-
гот но му ста ні (H63D/H63D).

З ог ля ду на мо ле ку ляр но-ге не тич не під твер-
джен ня спад ко во го ге мох ро ма то зу, гас тро ен те-
ро ло гом бу ло приз на че но від по від не лі ку ван ня: 
ді є та з об ме жен ням про дук тів, які міс тять за лі зо 
і ба га ті на бі лок, ре гу ляр ні фле бо то мії (раз на 
тиж день) та пре па рат «Дес фе рал», який зв’язує 
за лі зо і ви во дить йо го з ор га ніз му. Зав дя ки те ра-
пії стан хво рої знач но по ліп шив ся: кон троль ний 
рі вень си ро ват ко во го за лі за зни зив ся до нор-
маль них по каз ни ків (17 ммоль/л). Хво ра ста ла 
знач но ак тив ні шою, зник ли оз на ки ін ток си ка ції, 
біль у пра вій під ре бер ній ді лян ці. 

Дис пан сер ний наг ляд ре ко мен до ва но здій с-
ню ва ти про тя гом жит тя. Дві чі на рік хво ру ма-
ють ог ля да ти те ра певт, гас тро ен те ро лог, ге не тик 
та ін ші спе ці а ліс ти. Об сяг кон троль но-ді аг нос-
тич них об сте жень (виз на чен ня рів ня си ро ват-
ко во го за лі за та са ту ра ції тран сфе ри ну — 1 раз 
на рік або час ті ше піс ля фле бо то мії). Ін ші заз на-
че ні дос лід жен ня про во ди ти за леж но від пе ре бі-
гу та клі ніч них ви я вів зах во рю ван ня. Мо ле ку-
ляр но-ге не тич не об сте жен ня про во дять 1 раз у 
жит ті.

На ве де ні да ні під твер ди ли важ ли вість зас то-
су ван ня роз роб ле них кри те рі їв з ме тою про ве-
ден ня се лек тив но го скри нін гу па ці єн тів для мо-
ле ку ляр но-ге не тич ної де тек ції му та цій C282Y та 
H63D ге на ге мох ро ма то зу HFE.

Се ред ві діб ра них з ос нов ної гру пи (45 па ці єн-
тів) за до по мо гою се лек тив но го скри нін гу ви-
пад ків у 2 (10 %) хво рих за до по мо гою мо ле ку-
ляр но-ге не тич ної де тек ції ви яв ле но мі нор ну 
му та цію H63D ге на ге мох ро ма то зу у ге те ро зи-
гот но му ста ні, а в 1 (5 %) ви пад ку — мі нор ну му-
та цію H63D ге на HFE у го мо зи гот но му ста ні 
(H63D/H63D), що є ва го мим до ка зом спад ко-
во го ге мох ро ма то зу.

Про ве де ні дос лід жен ня ви я ви ли, що ос нов ни-
ми кри те рі я ми від бо ру до гру пи під ви ще но го 
ри зи ку що до ге мох ро ма то зу є хро ніч на пе чін ко-
ва па то ло гія у хво ро го, від по від на спад ко ва об-
тя же ність у ро ди ні про бан да, пев ні клі ні ко-па-
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рак лі ніч ні змі ни та під ви ще ний рі вень си ро ват-
ко во го за лі за у кро ві хво рих.

Тес ту ван ня ге не тич них мар ке рів схиль нос ті 
до спад ко вої па то ло гії лю ди ни, зок ре ма до спад-

ко во го ге мох ро ма то зу, є пер спек тив ним нап ря-
мом, який не об хід но про дов жу ва ти роз ви ва ти і 
впро вад жу ва ти у клі ніч ну прак ти ку гас тро ен те-
ро ло гіч них від ді лень.
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ГУ «Ин сти тут нас лед ствен ной па то ло гии НАМН Ук ра и ны», Львов

Сов ре мен ная ди аг нос ти ка нас лед ствен но го ге мох ро ма то за
Цель — провести селективный скрининг хронической печеночной патологии и молекулярно-
генетическое исследование случая гемохроматоза.

Материалы и методы. Проведен анализ клинических данных и параклинических показателей 45 
больных, преимущественно взрослого возраста, с хронической гепатобилиарной и сочетанной пато-
логией, которые находились на стационарном лечении в гастроэнтерологических отделениях боль-
ниц г. Львова. Учет комплекса клинико-параклинических признаков и генетических особенностей 
пациентов позволил сформировать подгруппу лиц, у которых целесообразно было определить уро-
вень сывороточного железа для селективного скрининга. В исследовании использованы такие методы: 
молекулярно-генетический, клинический, клинико-генеалогический, медико-статистический. 
Исследования мутаций C282Y и H63D гена HFE проводили с помощью метода полимеразной цепной 
реакции, рестрикционного анализа и электрофореза в агарозном геле. Полученные сигналы сравни-
вали с маркерами длин и определяли размер полученных фрагментов. 

Результаты. У 2 (10 %) больных выявили минорную мутацию H63D гена гемохроматоза в гетерозигот-
ном состоянии, у 1 (5 %) — минорную мутацию H63D гена HFE в гомозиготном состоянии (H63D/H63D), 
что является доказательством наследственного гемохроматоза. 

Выводы. Основными критериями отбора в группу повышенного риска относительно гемохроматоза 
являются хроническая печеночная патология, соответствующая наследственная отягощенность в 
семье пробанда, определенные клинико-параклинические изменения и повышенный уровень сыво-
роточного железа в крови. Внедрение тестирования генетических маркеров склонности к наслед-
ственной патологии человека, в частности к наследственному гемохроматозу, является перспектив-
ным направлением, которое необходимо развивать. 

Клю че вые сло ва: ге мох ро ма тоз, мо ле ку ляр но-ге не ти чес кие ис сле до ва ния, ред кие за бо ле ва ния, нас-
лед ствен ные бо лез ни, хро ни чес кая пе че ноч ная па то ло гия.
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Timely diagnosis of hereditary hemochromatosis
Objective — to perform the selective screening of chronic liver pathology and molecular and genetic investiga-
tion of a hemochromatosis case.

Materials and methods. The analysis has been performed for the clinical data and paraclinical indices in 
45 patients of predominantly adult age, with the chronic hepatobilliary and combined pathology, who were 
hospitalized in the gastro-enterological wards of the hospitals of Lviv city. The taking into account of the com-
plex of clinical and paraclinical signs and genetic peculiarities of the patients enabled to form a subgroup of 
subjects, for whom the measurements of the serum iron for the selective screening. In the study the following 
methods have been used: molecular and genetic, clinical, clinical and genealogical, medical statistical. The inves-
tigation of C282Y and H63D mutations of HFE gene was conducted with the use of polymerase chain reaction, 
restriction analysis and electrophoresis agarose gel. The obtained signals were compared with the markers of 
lengths and determined the size of the obtained fragments.

Results. The minor H63D mutation of hemochromatosis gene in heterozygous state was reveled in 2 (10  %) of 
patients, in 1 subject (5  %) it was minor H63D mutation of HFE gene in homozygous state (H63D/H63D), that 
proves the hemochromatosis heredity.

Conclusions. The basis selection criteria in the group of the increased hemochromatosis risk are the chronic 
liver pathology, corresponding hereditary loading in the family of a proband, definite clinical and paraclinical 
alterations and the increased serum iron levels. The introduction of the genetic markers tests to define the pre-
disposition to the hereditary pathology, in particular to the hereditary hemochromatosis, is the perspective 
approach which should be developed.

Key words: hemochromatosis, molecular and genetic investigations, orphan diseases, hereditary diseases, 
chronic liver pathology.


