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Хвороба Байлера (ХБ) – рідкісне, тяжке для встановлення діагнозу, спадкове холестатичне захворю-
вання печінки. Своєчасна діагностика, рання корекція і лікування (зокрема і трансплантація печінки 
(ТП)) поліпшують якість життя (ЯЖ), попереджають непоправні печінкові зміни, поліорганну недо-
статність і смерть.

Мета – вивчити особливості диференційної діагностики, можливості, терміни, стратегії, засоби консер-
вативного лікування, хірургічної корекції (паліативне хірургічне втручання (ПХВ), ТП) у п’яти дітей із ХБ.

Матеріали та методи. П’ять клінічних випадків ХБ із даними гематологічних показників у процесі ліку-
вання, фізичного розвитку (ФР) (гармонійність, індекс маси тіла – ІМТ), нервово-психічного розвитку 
(НПР), ЯЖ до лікування, після ПХВ, після ТП.

Результати. Проаналізовано п’ять клінічних випадків ХБ, один з яких – летальний. Усі показники (ге-
матологічні, ФР, НПР, ЯЖ) поліпшувалися після ПХВ, проте повністю нормалізувалися лише після ТП.

Висновки. Диференційний діагноз тяжкого спадкового рідкісного захворювання ПСВХ (СБ і ХБ) мож-
ливий із використанням генетичних методів дослідження як маркера цього захворювання серед усіх хо-
лестатичних захворювань у дітей раннього віку. Клінічні ознаки захворювання з’являються в неонаталь-
ному періоді і прогресують у перші місяці життя. Рання сучасна діагностика і відведення жовчі запобігають 
печінковим змінам і смерті. Паліативне оперативне втручання виконують у разі швидкого прогресування 
цирозу та загрози печінкової недостатності як тимчасовий захід для ліпшої підготовки пацієнта до транс-
плантації й отримання результатів генетичного аналізу, проведення необхідних щеплень та корекції су-
путніх вроджених і набутих захворювань, поліпшення ФР, НПР, ЯЖ, біохімічних показників, даних 
 ультразвукового дослідження. ТП – ефективний метод радикального лікування ХБ, нормалізація СР, НПР, 
ЯЖ, біохімічних і сонографічних показників.

Дослідження виконано згідно з принципами Гельсінської декларації. Протокол дослідження ухвалено Ло-
кальним етичним комітетом інституту. На проведення досліджень отримано інформовану згоду батьків дітей.

Авторка заявляє про відсутність конфлікту інтересів.

Ключові слова: хвороба Байлера, синдром Байлера, діти, трансплантація печінки, хронічний холестаз.
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Вступ
Прогресуючий сімейний внутрішньопечінковий 

холестаз (ПСВХ, progressive familial intrahepatic 
cholestasis, PFIC) – це група аутосомно-рецесивних 
холестатичних захворювань печінки, які поділя-
ються на підгрупи відповідно до генетичного де-
фекту, клінічної картини, результатів лаборатор-
них досліджень і гістології печінки [7,17]. Згодом 
можуть розвинутися прогресуючий фіброз печін-
ки, цироз і термінальна стадія захворювання печін-
ки (ТСЗП, ESLD). ПСВХ уперше описаний в амішів, 
нащадків Джейкоба Байлера, тому спочатку нази-
вався хворобою Байлера (ХБ) до розвитку генетич-
них досліджень. Поширений у всьому світі, часто-
та  – 1:50  000–100  000  новонароджених, проте 
достеменно не відома. Вважається, що з усіх випад-
ках холестазу, що спостерігаються в педіатричній 
популяції, майже 10–15% пов’язані з ПСВХ, тому 
потребують диференційної діагностики з іншими 
захворюваннями, наприклад, із синдромом Алажи-
ля [8,17].

Захворювання поділяють на три підтипи. Усі три 
типи ПСВХ спричинені дефектами секреції жовчі 
від гепатоцитів до канальців. Типи ПСВХ 1 і 2 заре-
єстровані в усіх регіонах. ПСВХ 3 помічений у захід-
ноєвропейських, білих і північноафриканських ара-
бів. Пацієнти з ПСВХ 1 можуть мати низький зріст, 
затримку росту, глухоту, діарею, панкреатит, підви-
щену концентрацію електролітів у поті, стеатоз пе-
чінки та носову кровотечу, незважаючи на гемора-
гічний діатез, тоді як ПСВХ 2 може безпосередньо 
вказувати на злоякісне новоутворення. Пацієнти з 
ПСВХ 3, імовірно, мають цироз печінки в пізньому 
дитинстві та молодому віці. Клінічна картина, біо-
хімія печінки, рентгенологічне та гістологічне до-

слідження дають змогу діагностувати ПСВХ і роз-
різнити підтип [6,18].

Прогресуючий сімейний внутрішньопечінковий 
холестаз є одним із найтяжчих холестатичних за-
хворювань печінки в дитячому віці, що призводить 
до цирозу та термінальної стадії захворювання пе-
чінки. Свербіж, пов’язаний із накопиченням над-
мірної кількості жовчних кислот, є найбільш три-
вожним симптомом. Існує ряд медичних 
терапевтичних засобів, які мають обмежені пере-
ваги. І є деякі хірургічні варіанти, які позитивно 
впливають на симптоми і гістологію печінки. Пере-
вага хірургічної техніки залежить від анатомії трав-
ного каналу пацієнта, переваг і досвіду хірурга. 
Оскільки полегшення симптомів не зберігається в 
гострій формі, одноразові черезшкірні катетери для 
дренажу жовчовивідних шляхів не підходять для 
цієї групи захворювань [4,6].

Методи зовнішнього відведення включають сто-
му, тому виникають ускладнення, пов’язані зі сто-
мою. Техніка внутрішнього дренажу дає змогу уник-
нути стоми. Вони мають нижчий рівень ускладнень 
і забезпечують ліпшу якість життя (ЯЖ). Але оскіль-
ки вони досить нові, то мають обмежені довгостро-
кові звіти про результати [4,10,18].

Відведення більш успішні, якщо їх проводити на 
ранніх стадіях захворювання. Неконтрольований 
свербіж, незважаючи на відхилення або прогресу-
ючу хворобу печінки, може остаточно вказувати на 
потребу в трансплантації печінки (ТП). Трансплан-
тація від живого донора вважається безпечною та 
ефективною. Оскільки ТП все ще має значні показ-
ники захворюваності та смертності, протоколи ран-
нього виявлення таких пацієнтів і належного спо-
стереження є обов’язковими [19].
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Діагностування та лікування пацієнтів із ПСВХ 
ускладнені. Вони можуть призводити до ТСЗП, 
якщо їх не діагностувати до розвитку цирозу та фі-
брозу печінки. Своєчасне (раннє) встановлення діа-
гнозу та відведення жовчі можуть запобігати зна-
чному рівню захворюваності та смертності від 
ТСЗП [2,10].

Мета дослідження – вивчити особливості дифе-
ренційної діагностики, можливості, терміни, стра-
тегії, засоби консервативного лікування, хірургічної 
корекції в п’яти дітей із ХБ.

Матеріали та методи дослідження
Обстежено п’ять дітей у період 2012–2022 рр. із 

ПСВХ. Виконано загальноклінічні, біохімічні, ін-
струментальні (ультразвукове дослідження (УЗД); 
езофагогастроскопія і біопсія печінки під загальним 
знеболюванням), гістологічні дослідження. Прове-
дено консультації суміжних спеціалістів: педіатра, 
кардіолога дитячого, нейрохірурга дитячого, невро-
лога дитячого, отоларинголога дитячого, уролога 
дитячого в Центрі дитячої хірургії відокремленого 
підрозділу (ВП) «Лікарня Святого Миколая» Кому-
нального некомерційного підприємства (КНП) 
«Львівське територіальне медичне об’єднання «Ба-
гатопрофільна клінічна лікарня інтенсивних методів 
лікування та швидкої медичної допомоги» (Перше 
ТМО м. Львова; до 01.12.2021 – КНП «Міська дитяча 
клінічна лікарня м. Львова», з 31.07.2018 – Кому-
нальна міська дитяча клінічна лікарня м. Львова, 
раніше – Львівська міська дитяча клінічна лікарня). 
Генетичні дослідження для верифікації діагнозу про-
ведено коштом батьків у Європі і США за сприяння 
Державної установи «Інститут спадкової патології 
Національної академії медичних наук України» 
(ДУ «ІСП НАМНУ»).

Проведено ряд досліджень для диференційної 
діагностики з іншими захворюваннями в чотирьох 
дітей: муковісцидоз, дефіцит α1-антитрипсину, га-
лактоземія, тирозинемія, маркери вірусних гепати-
тів В/С, TORCHS-інфекцій.

З метою уникнення непоправних печінкових змін 
і підготовки чотирьох пацієнтів до ТП проведено 
паліативне хірургічне втручання (ПХВ) шляхом від-
ведення жовчі в жовчезбірник, фіксований до пере-
дньої черевної стінки.

Ефективність ПХВ і ТП вивчено за клініко-лабо-
раторними даними, динамікою фізичного (ФР), нер-
вово-психічного розвитку (НПР), ЯЖ.

Хірургічне лікування виконано на тлі консерватив-
ного лікування (урсодезоксихолева кислота, холести-
рамін, вітаміни А, Е, D, К). Обстеження і лікування 

проведено згідно з чинними протоколами Міністер-
ства охорони здоров’я України [9,11–13,15,16].

Якість життя вивчено за такими параметрами:
1. Оцінювання свербежу шкіри: а) за категорій-

ною шкалою (ніколи, рідко, час від часу, часто, за-
вжди); б) за візуальною аналоговою шкалою свербе-
жу (ВАШС) за 10-бальною системою: слабкий 
свербіж (3–5 балів), помірний свербіж (понад 5 ба-
лів), тяжкий свербіж (понад 8 балів) [14].

2. Визначення рівня тривожності за шкалою Га-
мільтона (модифікована) [1]. 12 критеріїв характе-
ризували відповідно: немає, незначний, помірний, 
сильний, дуже тяжкий.

Індекс маси тіла (ІМТ) визначено за формулою
ІМТ=m/h2,

де m – маса тіла в кілограмах, а h – зріст у метрах.
Фізичний розвиток визначено за оціночними 

шкалами з розмахом коливань (максимальні і міні-
мальні значення), центральну тенденцію (медіану 
впорядкованого ряду) та восьми центильних інтер-
валів: 4 і 5 інтервали номограми характеризують 
гармонійний розвиток, 3 і 6 – дисгармонійний, 1, 2, 
7, 8 – різко дисгармонійний [9,20].

Нервово-психічний розвиток оцінено: 1) за сту-
пенем затримки від 1 до 7 показників: І ступінь: 
1–2 показники, ІІ ступінь – 3–4 показники, ІІІ сту-
пінь – 5–7 показників [3,9]; 2) за коефіцієнтом роз-
витку (QD) – це інтегральна оцінка НПР за форму-
лою розумового розвитку:

QD = ВПР×100/КВ,
де ВПР – вік психічного розвитку (табл. 1), КВ – 

календарний (хронологічний) вік [9].
Загальний психічний вік відображає рівень пси-

хічного розвитку дитини, визначається під час до-
слідження здатності виконувати певні навички, ха-
рактерні для даного мікроперіоду віку. Цей 
показник є середньою арифметичною величини 
вмінь і навичок дитини за кожним показником голо-
вних ліній розвитку.

Статистичну обробку даних проведено за допомо-
гою Excel пакету програм «Microsoft Word 2016» [5].

Таблиця 1
Характеристика величини QD
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Дослідження виконано згідно з принципами Гель-
сінської декларації. Протокол дослідження ухвалено 
Локальним етичним комітетом інституту. На про-
ведення досліджень отримано інформовану згоду 
батьків дітей.

Результати досліджень та їх обговорення
Усі п’ять пацієнтів народилися доношеними, пе-

ребіг вагітності був без особливостей. Обтяжений 
сімейний анамнез був у двох дітей: смерть дитини 
першого року життя від «невідомого» захворювання 
печінки. Рідній тітці другої дитини діагностували 
ХБ у віці 1 рік у Києві, провели ТП за кордоном, де 
тітка віком 20 років проживає і зараз. Троє пацієнтів 
народилися від першої вагітності, один – від другої 
вагітності. Наймолодшою госпіталізована до стаці-
онару дитина 2,5 міс від другої вагітності з ознаками 
гострої печінкової недостатності, гепаторенальним 
синдромом, коагулопатією, кровотечами і померла 
на другу добу. Серед чотирьох пацієнтів було дві ді-
вчинки і два хлопчики.

Усі пацієнти госпіталізовані з різними діагноза-
ми: «Первинний біліарний цироз», «Холестатичний 
гепатит невизначеної етіології», «Синдром Алажи-
ля (?)», «Атрезія жовчних шляхів», «Вроджений ци-
роз печінки», «Печінкова недостатність невідомої 
етіології». Вік пацієнтів на момент госпіталізації був 
таким: дві дівчинки – 4 і 6 міс, один хлопчик – 8 міс, 
один хлопчик – 1 рік 2 місяці.

Діагноз ПСВХ (ХБ, СБ) верифікували завдяки ге-
нетичним дослідженням. У всіх дітей виявили ви-
ражену жовтяниця з неонатального періоду, гіпохо-
лію калу і діарею – з одномісячного віку, темну 
сечу – після 1,5-місячного віку, свербіж шкіри в ді-
тей після 6-місячного віку із вираженими подряпи-
нами на тілі.

У всіх дітей відзначили геморагічний синдром 
різного ступеня вираженості: від кровоточивості 
пупкової ранки в неонатальному періоді до петехій 
у віці 4,6 міс, носових кровотеч.

Клінічні випадки
Хлопчик, віком 6 міс, скерований у клініку з пі-

доз рою на первинний біліарний цироз, що відпові-
дало гістологічній картині, але не зовсім вкладалося 
в клінічний перебіг захворювання, а також із вира-
жено ожиреним випорожненням і нічним свербе-
жем. Зі слів матері, від народження була схильність 
до кровоточивості, не пояснена жодними гематоло-
гічними захворюваннями. З анамнезу, у сім’ї батька 
загинула дитина з подібними симптомами в ранньо-
му віці. У процесі диференційної діагностики запід-

озрили ХБ, підтверджений аналізом, протягом 6 міс 
консервативної терапії не вдалося поліпшити стан 
пацієнта, і дитину скерували на ТП. У процесі об-
стеження сім’ї можливим одногрупним донором ви-
знали маму. У зв’язку зі значно підвищеним ІМТ 
донора (матері) дитині протягом 6 міс продовжили 
консервативну терапію. Хлопчик отримав усі необ-
хідні дотрансплантаційні щеплення. У віці 1 рік 
8 міс йому провели ортотопічну ТП від родинного 
донора (матері), успішний період після ТП, перебу-
ває на спостереженні в трансплантаційному центрі 
і має адекватну ЯЖ.

Дві дівчинки госпіталізовані з діагнозом «Холес-
татичний гепатит без визначеної етіології» напере-
додні пандемії COVID-19. Після підтвердження ХБ 
їм провели паліативне оперативне лікування шля-
хом відведення жовчі в жовчезбірник, фіксований 
до передньої черевної стінки. Шлях лікування че-
рез ПХВ дав змогу пацієнткам пережити період 
локдауну без розвитку печінкової недостатності і 
отримати необхідні щеплення, набрати масу тіла 
до 15 кг, підготувати сімейних донорів. Провели 
ортотопічну ТП від матерів. Дівчата перебувають 
у задовільному стані під спостереженням транс-
плантологів.

Хлопець двох років потрапив на огляд перед ТП 
із діагнозом «Первинний цироз печінки». В анамне-
зі, у сім’ї матері є племінниця з підозрою на ХБ. Про-
ведено ТП.

Індекс маси тіла в дитини нормалізувався після 
ТП (до лікування – 11,8–13,2 кг/м2, після ПХВ – 
12,1–15,6 кг/м2, після ТП – 16,2–18,2 кг/м2, при нор-
мі – 14–17 кг/м2) (табл. 2).

Нервово-психічний розвиток: на три епікризні 
терміни затримку розвитку мали всі четверо (100%) 
дітей. Після ПХВ він поліпшився до одного епікриз-
ного терміну в трьох (75%) дітей, а після ТП норма-
лізувався у всіх (100%) дітей. Затримку НПР ІІ сту-
пеня до лікування мали всі четверо дітей (100%), 
після ПХВ поліпшився НПР і став І ступеня у всіх 
дітей, а після ТП затримки НПР не спостерігали 
(табл. 2).

Коефіцієнт розвитку (QD): до лікування  – 
82–94  Од, після ПХВ  – 90–108  Од, після ТП  – 
116–124 ОД, при нормі – 110–130 Од (табл. 2).

Якість життя за динамікою свербежу шкіри: 1. Ка-
тегорійна шкала оцінки свербежу шкіри до лікуван-
ня виявила свербіж у 100% дітей, після ПХВ – у двох 
(50%) дітей, після ТП – відсутній. 2. За шкалою 
ВАШС: до лікування тяжкий свербіж (10 балів) від-
значили у всіх дітей, після ПХВ – 3–6 балів, після 
ТП – 0 балів у всіх дітей (табл. 2).
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Шкала тривожності Гамільтона (модифікована): 
до лікування – 32–36 балів, після ПХВ – 17–19 балів, 
після ТП – 5–7 балів, при нормі – менше 17 балів 
(табл. 2).

Біохімічні маркери також змінилися на тлі ліку-
вання. Прямий білірубін: до лікування  – 
132–144 Од/л, після ПХВ – 40–51 Од/л, після ТП – 
3,5–3,8 Од/л, при нормі – <3,42 Од/л (табл. 2).

Рівень аланінамінотрансферази (АЛТ): до ліку-
вання – 144–184 Од/л, після ПХВ – 60–86 Од/л, після 
ТП – 32–37 Од/л, при нормі – 32–40 Од/л (табл. 2).

Рівень аспартатамінотрансферази (АСТ): до ліку-
вання – 108–174 Од/л, після ПХВ – 62–80 Од/л, після 
ТП – 35–42 Од/л, при нормі – 32–40 Од/л (табл. 2).

Рівень гамма-глютамілтранспептидази був нор-
мальним або незначно змінився у всіх дітей до 
і в процесі лікування (табл. 2).

Рівень лужної фосфатази (ЛФ): до лікування – 
342–424 Од/л, після ПХВ – 142–168 Од/л, після ТП – 
84–115 Од/л, при нормі – 26–117 Од/л (табл. 2).

Рівень фібриногену був зниженим до лікування і 
становив 0,7–1,2 г/л, після ПХВ – 1,9–2,2 г/л, після 
ТП – 3,1–3,9 г/л, при нормі – 2–4 г/л (табл. 2).

Тромбоцитопенія змінювалася в процесі лікуван-
ня так: до лікування – 42–80×1012/л, після ПХВ – 
104–112×1012/л, після ТП – 115–132×1012/л, при нор-
мі – 125–150×1012/л (табл. 2).

Гістологічні дослідження біоптатів печінки не давали 
топічного діагнозу ураження, виявили явища холестазу 
і фіброзу І-ІІ ст. За результатами УЗД на момент госпі-
талізації діагностували гепатомегалію, асцит, варикозне 
розширення ворітної селезінкової вени. Після ПХВ ці 
зміни дещо нівелювалися, а після ТП – зникли.

Фіброгастродуоденоскопія виявила до лікування 
початкові явища варикозно розширених вен стра-
воходу, які зникли лише після ТП.

Паліативні операції часткового відведення жовчі 
успішно використовуються в багатьох пацієнтів із 
ПСВХ 1 і 2, які не реагують на медикаментозну тера-
пію і ще не є кандидатами на ТП. Відведення жовчі 
при ХБ дають змогу поліпшити функції печінки, 
ріст, зменшити прогресування фіброзу і подовжити 
часовий інтервал до ТП у більшості пацієнтів із 
ПСВХ 1 та 2. Якщо на момент операції в пацієнтів не 
розвинувся цироз, результати ще більш задовільні, 
тому відведення жовчі слід пропонувати завчасно, 
до розвитку цирозу. ПХВ передбачає використання 
до 10 см каналу між дном жовчного міхура і шкірою 
живота, де створюється постійна стома. Відведення 
жовчі перериває кишково-печінкову циркуляцію 
жовчних солей, зменшує подальше зворотне захо-
плення та зменшує пул жовчних солей. Холецистос-
томія може здатися практичною, але підтримувати 
достатньо водонепроникну стому складно, і ця ме-
тодика має високий ризик холангіту. ПХВ широко 
використовується як хірургічне втручання першої 
лінії в пацієнтів із ПСВХ 1 та 2 [6,7,17].

За даними досліджень, у більшості пацієнтів 
зменшився свербіж, поліпшилися біохімічні та 
функціональні тести печінки, рівень ліпідів у сиро-
ватці крові та ріст. На сьогодні є дослідження, що 
підтверджують позитивні гістологічні зміни за 
3–4 міс після оперативного лікування – зменшення 
холестазу і фіброзу, ПХВ може відкласти необхід-
ність ТП на тривалий термін, але при пізніх стадіях 
захворювання може бути невдалим і пришвидшити 

Таблиця 2
Динаміка основних показників пацієнтів у процесі лікування
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необхідність ТП. Найчастішим ускладненням за та-
кого втручання є пролапс стоми, необхідність її ре-
візії, післяопераційний холангіт і дегідратація 
[6,7,17,19].

Автори, які працювали хірургічно з пацієнтами із 
ХБ, погоджуються, що незалежно від обраної техні-
ки внутрішнього дренування та післяопераційних 
функцій печінки, свербіж значно регресує у всіх па-
цієнтів. Ректальна кровотеча може бути наслідком 
подразнення жовчними кислотами в перші доби 
після операції [6,10].

За даними різних джерел, рецидив після транс-
плантації спостерігається у 8% пацієнтів із ПСВХ 
2 через утворення аутоантитіл. Цим пацієнтам при-
значають різноманітну імуносупресивну терапію, 
плазмаферез або імуноадсорбцію або ритуксимаб 
[17,19].

У деяких центрах ТП рекомендують як перший 
терапевтичний варіант для дітей із ПСВХ, навіть без 
тяжкого фіброзу або цирозу. Але, незважаючи на 
зростання показника успішності, ТП все ще несе 
значний ризик захворюваності та смертності, окрім 
ускладнень, таких як відторгнення трансплантата, 
стеатоз трансплантата та рецидив захворювання, і 
все ще існує потреба в довічній імуносупресії 
[10,17,19].

Висновки
Диференційний діагноз тяжкого спадкового рід-

кісного захворювання ПСВХ (СБ і ХБ) можливий із 
застосуванням генетичних методів дослідження як 
маркера цього захворювання серед усіх холестатич-
них захворювань у дітей раннього віку.

Клінічні ознаки цього захворювання з’являються 
в неонатальному періоді і прогресують у перші мі-
сяці життя.

Рання сучасна діагностика і відведення жовчі за-
побігають печінковим змінам і смерті. ПХВ викону-
ють у разі швидкого прогресування цирозу та за-
грози печінкової недостатності як тимчасовий захід 
для ліпшої підготовки пацієнта до ТП і отримання 
результатів генетичного аналізу, проведення необ-
хідних щеплень та корекції супутніх вроджених і 
набутих захворювань, поліпшення ФР, НПР, ЯЖ, 
біохімічних показників, даних УЗД.

Трансплантація печінки – ефективний метод ра-
дикального лікування ХБ, нормалізації СР, НПР, 
ЯЖ, біохімічних і сонографічних показників.

Перспективи подальших досліджень: продовжен-
ня розроблення термінів, методів, шляхів своєчас-
ного консервативного і хірургічного лікування хо-
лестатичних захворювань печінки з урахуванням 

можливостей генетичної діагностики, дослідження 
їхнього впливу на різні показники комплексного 
клініко-лабораторно-інструментального обстежен-
ня дітей, можливі імунологічні корекції.

Подяка за співпрацю в комплексній мультидис-
циплінарній команді колективам Першого ТМО м. 
Львова в особі генерального директора, доктора фі-
лософії Самчука Олега Олеговича; ДУ «ІСП НА-
МНУ» в особі в.о. директора, д.мед.н. Акопян Гаяне 
Рубенівни, генетичним лабораторіям США, Польщі, 
Бельгії.

Авторка заявляє про відсутність конфлікту ін-
тересів.
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