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СУЧАСНІ ПІДХОДИ ДО ДІАГНОСТИКИ 
ТА ЛІКУВАННЯ ГОСТРИХ МЕТАБОЛІЧНИХ 
ДЕКОМПЕНСОВАНИХ СТАНІВ 
У НОВОНАРОДЖЕНИХ 
ЗІ СПАДКОВИМИ ХВОРОБАМИ 
ОБМІНУ

Резюме. Спадкові хвороби обміну речовин (СХОР) – група захворювань, які пов’язані з порушенням метаболізму 
амінокислот, вуглеводів, органічних і жирних кислот та інших речовин, пригніченням енергетичного обміну у міто-
хондріях. Більшість СХОР маніфестують у неонатальному періоді, мають катастрофічний, швидко прогресуючий 
прогредієнтний характер, часто залишаються нерозпізнаними або підтверджуються після смерті дитини. Дуже 
важливо діагностувати такі порушення до появи метаболічної декомпенсації. З цією метою в країнах західної Єв-
ропи вже біля 20 років проводиться розширений неонатальний скринінг (РНС). РНС – масове обстеження новона-
роджених на наявність в їх крові біохімічних маркерів спадкових порушень метаболізму. Практичний досвід країн, в 
яких проводиться РНС, свідчить, що своєчасно розпочаті профілактичні заходи дозволяють попередити розвиток 
гострої метаболічної декомпенсації. Успіхи цих країн у зниженні дитячої смертності та інвалідності в значній мірі 
досягнуті завдяки системі оперативних дій у ранньому неонатальному періоді.

Гостра метаболічна декомпенсація, що обумовлена СХОР, є певною проблемою для неонатологів та лікарів від-
ділень інтенсивної терапії новонароджених. Практика свідчить про високий ризик того, що вже перший епізод 
метаболічної декомпенсації при СХОР може стати фатальним. Для запобігання розвитку станів, які загрожують 
життю дитини, дуже важливо, з моменту отримання позитивних результатів РНС із суттєвим відхиленням пев-
них показників від норми, негайно розпочати підтримуючу терапію паралельно з проведенням уточнюючої діагнос-
тики. Епізоди гострої метаболічної декомпенсації можуть провокувати навантаження білком або вуглеводами, 
голодування, низька калорійність раціону, інтеркурентні респіраторні або шлунково-кишкові захворювання, вакци-
нація, фізичне або психоемоційне навантаження. Ранні ознаки метаболічної декомпенсації включають млявість та 
гіпотонію, зниження апетиту, дихальні та неврологічні розлади, психомоторні порушення. Пізнє виявлення СХОР, з 
одного боку, пов’язане зі складністю діагностичного процесу, його широким нозологічним спектром та неспецифіч-
ною симптоматикою, а з іншого – з низькою поінформованістю та настороженістю лікарів щодо СХОР.

Мета роботи - надання інформації стосовно ранніх клінічних ознак СХОР; ознайомлення з сучасними принципа-
ми лікувальної тактики в країнах Західної Європи у разі отримання позитивних результатів РНС та/або маніфес-
тації окремих СХОР.

Матеріали та методи. Окремі розділи статті присвячені основним клінічним проявам та лікувальним захо-
дам при спадкових порушеннях окиснення жирних кислот, органічних ацидеміях/ацидуріях, аміноацидопатіях, по-
рушеннях циклу сечовини та вуглеводного обміну. Незважаючи на певні відмінності у стратегії лікування епізодів 
гострої метаболічної декомпенсації у дітей при різних  СХОР, загальні підходи до ведення таких пацієнтів є вельми 
подібними. Лікувальні заходи розпочинають з негайного вилучення «токсичних» для хворого нутрієнтів, наприклад, 
натуральних білків - при порушеннях обміну амінокислот/органічних кислот, жирів – при порушенні окиснення жир-
них кислот, галактози – при галактоземії. Дієтотерапія включає використання спеціалізованих сумішей залежно 
від виду СХОР. Ефективним є призначення оптимальної кількості вітамінів і кофакторів в якості скавенджерів та 
специфічної замісної терапії. Паралельно проводять підтримуючу терапію та детоксикацію, які слід розглядати 
як проблемні моменти не лише з огляду на потребу у сучасному обладнанні, але й наявності команди досвідчених 
реаніматологів, підготовлених до ведення новонароджених зі СХОР у стані метаболічної декомпенсації.

Висновки. Незважаючи на деякі особливості надання медичної допомоги при різних СХОР, профілактика та лі-
кування метаболічних кризових станів у новонароджених із порушенням обміну речовин не потребують спеціальних 
умов і можуть бути проведені у відділенні інтенсивної терапії неонатологічного або педіатричного профілю. Сво-
єчасне виявлення СХОР та призначення специфічної терапії можуть попередити розвиток гострої метаболічної 
декомпенсації та значно покращити  прогноз щодо життя дитини.

Ключові слова: спадкові хвороби обміну речовин; розширений скринінг новонароджених; гостра метаболічна 
декомпенсація;, профілактика та лікування; дитяча смертність та інвалідність.
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Спадкові хвороби обміну речовин (СХОР) – 
група захворювань, які пов’язані з порушенням 
метаболізму амінокислот, вуглеводів, органічних 
і жирних кислот та інших речовин, пригніченням 
енергетичного обміну у мітохондріях. Приблиз-
но у половині випадків СХОР маніфестують у 
неонатальному періоді та мають катастрофічний, 
швидко прогресуючий прогредієнтний перебіг. 
Маніфестація значної групи СХОР супроводжу-
ється епізодами декомпенсації та метаболічним 
кризом, що часто призводить до смерті новона-
роджених (табл. 1). Згідно з даними, наведеними 
у «Щорічній доповіді про стан здоров’я населен-
ня, санітарно-епідемічну ситуацію та результати 
діяльності системи охорони здоров’я України за 
2016 р.», понад 10% малюків на першому році 
життя помирають від так званих невизначених 
станів, суттєву частку яких складають спадкові 
метаболічні порушення [1]. Ці захворювання роз-
глядаються як одна з провідних причин синдрому 
раптової дитячої смерті (СРДС). Майже у трети-
ні випадків смерть дітей на першому році життя 
може бути пов’язана з наявністю нерозпізнаного, 
а отже, й такого, що не лікувалося, спадкового ме-
таболічного захворювання [2, 3].

Ідентифікація дітей з уродженими порушення-
ми обміну речовин є доволі складним питанням з 
огляду на широкий нозологічний спектр СХОР, не-
специфічну симптоматику та різний час маніфес-
тації. Складність діагностичного процесу, низька 
поінформованість та настороженість лікарів від-
носно СХОР є причиною несвоєчасного виявлення 
хворих новонароджених, встановлення діагнозу та 
відтермінованого початку лікування, коли незво-
ротні пошкодження центральної нервової системи 
та внутрішніх органів вже відбулися. Гострі форми 
СХОР часто залишаються нерозпізнаними або під-
тверджуються після смерті дитини [4].

Мета роботи – надання інформації щодо ран-
ніх клінічних ознак СХОР; ознайомлення з сучас-
ними принципами лікувальної тактики в країнах 
Західної Європи у разі отримання позитивних ре-
зультатів РНС  та/або маніфестації окремих СХОР. 

Матеріали та методи
Важливою стратегією в сфері охорони здоров’я 

у більшості розвинутих країн світу є впроваджен-
ня сучасних скринінгових технологій, які надають 
можливість знизити рівень малюкової смертності 
та інвалідності. На жаль, в Україні рівень смерт-
ності новонароджених та дітей старшого віку в 
декілька разів перевищує аналогічний показник 
у країнах Європейського Союзу, де вже упродовж 
двох десятиріч впроваджено РНС [5]. 

Розширений неонатальний скринінг – масове 
обстеження новонароджених щодо наявності в 
їх крові маркерів широкого спектру СХОР у ран-
ньому постнатальному періоді, що дозволяє на 
безсимптомній стадії виявити захворювання, роз-
почати лікування та попередити незворотне ура-
ження нервової системи та інші важкі наслідки. 
Впровадження РНС стало можливим завдяки ви-
користанню високопродуктивного аналітичного 
методу - тандемної мас-спектрометрії (ТМС), а 
також сучасних методів уточнюючої діагности-
ки та молекулярно-генетичних досліджень, що 
дозволило надійно виявляти декілька десятків 
СХОР. Аналіз медичних, соціальних та економіч-
них результатів впровадження РНС у розвинутих 
країнах світу свідчить про його високу ефектив-
ність, економічну обґрунтованість та дозволяє 
розглядати його як ключовий інструмент щодо 
зниження рівня смертності новонароджених [7].

Практика свідчить, що епізоди гострої метабо-
лічної декомпенсації є певною проблемою для не-
онатологів та лікарів відділень інтенсивної тера-
пії новонароджених, оскільки відсутність точного 
діагнозу та неоптимальне лікування часто при-
зводить до фатальних результатів. Рання діагнос-
тика, належна підтримуюча терапія та конкретні 
заходи, спрямовані на подолання метаболічного 
дисбалансу – складові комплексу дій, які дозволя-
ють досягти сприятливих результатів лікування. 
З огляду на ризик того, що перший епізод мета-
болічної декомпенсації може стати останнім, те-
рапію новонароджених слід розпочинати вже при 
наявності «загрозливих» результатів РНС, до по-
яви перших ознак СХОР, у так званий «світлий 
проміжок», до отримання результатів уточнюю-
чих лабораторних досліджень [8].

Більшість СХОР маніфестують раптовою мета-
болічною декомпенсацією з виникненням життє-
возагрожуючих станів (табл. 1).

АКТУАЛЬНІ ПИТАННЯ ОРГАНІЗАЦІЇ НЕОНАТОЛОГІЇ ТА ПЕРИНАТАЛЬНОЇ МЕДИЦИНИ В УКРАЇНІ /
TOPICAL ISSUES OF ORGANIZATION OF NEONATOLOGY AND PERINATAL MEDICINE IN UKRAINE

Таблиця 1
Перелік СХОР, включених до розширеного* скринінгу новонароджених 

та виникнення некомпенсованих станів, які загрожують життю

№ Спадкові хвороби обміну речовин (СХОР) Міжнародна
абревіатура СХОР

Виникнення некомпен-
сованих станів

Порушення обміну жирних кислот

1. Дефіцит гідрокси-ацил-КоА дегідрогеназ жирних 
кислот з довгим вуглецевим ланцюгом LCHAD +

2. Дефіцит ацил-КоА дегідрогеназ жирних кислот з 
дуже довгим вуглецевим ланцюгом VLCAD +

3. Дефіцит ацил-КоА дегідрогеназ жирних кислот з 
середньою довжиною вуглецевого ланцюга MСADD +

4. Глутарова ацидемія типу ІI/ Множинна недостат-
ність ацил-КоА дегідрогеназ 

GA-2 
MADD +

5. Недостатність карнітин-пальмітоїлтрансферази 
типу I CPT1 +
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Як зазначено в таблиці, біля 92% СХОР мо-
жуть проявлятися раптовою метаболічною деком-
пенсацією, а 8% супроводжуються поступовим 
розвитком важких порушень обміну речовин. Де-
компенсацію можуть провокувати навантаження 
білком або вуглеводами, епізоди голодування, 
низька калорійність раціону, інтеркурентні рес-
піраторні або шлунково-кишкові захворювання, 
вакцинація, фізичне або психоемоційне наванта-
ження. Ранні ознаки метаболічної декомпенсації 
проявляються, як правило, з народження млявіс-
тю та гіпотонією, зниженням апетиту, дихальни-
ми, неврологічними розладами та психомоторни-
ми порушеннями. З метою запобігання розвитку 
станів, які загрожують життю дитини, заходи не-
відкладної терапії та підтримуюча терапія розпо-
чинаються негайно, одночасно з проведенням ди-
ференційної діагностики [9, 10].

Основні принципи лікування СХОР у гостро-
му періоді включають корекцію порушень ме-

таболічного статусу, регідратаційну терапію й 
стабілізацію основних життєвих показників. У 
першу чергу слід негайно припинити введення 
«токсичних» нутрієнтів, зокрема натуральних 
білків (при порушеннях обміну амінокислот/орга-
нічних кислот); жирів  (при порушенні окиснення 
жирних кислот); галактози  (при галактоземії) та 
призначити дієтотерапію з використанням спеці-
алізованих сумішей залежно від виду СХОР. Де-
зінтоксикаційна терапія включає призначення ко-
ферментів та специфічних дефіцитних субстратів 
з метою стимуляції реакцій порушеного обміну. 
Рекомендоване якнайшвидше видалення токсич-
них субстратів (дериватів) шляхом призначення 
скавенжерів (натрію бензоат, натрію фенілацетат, 
натрію фенілбутират, карнітин, гліцин та ін.) [11].

Заходи при спадкових порушеннях окиснення 
жирних кислот
У разі недостатності енергетичних ресурсів 
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Продовження таблиці 1

6. Недостатність карнітин-пальмітоїлтрансферази 
типу II CPT2 +

7. Недостатність карнітин-ацилкарнітин транслокази CAСTD +
8. Первинний системний дефіцит карнітину CUD +

Органічні ацидурії/ацидемії
9. Пропіонова ацидемія PA +

10. Метилмалонова ацидурія MMA +
11. Ізовалеріанова ацидурія IVA +
12. 3-метилкротонілова ацидурія 3-MCC
13. Недостатність синтетази холокарбоксилаз HCS
14. Дефіцит біотинідази BIOT +
15. Глутарова ацидемія типу I GA-1 +
16. 3-гідрокси-3-метилглутарова ацидурія 3-HMG-CoA-Lyase +
17. Дефіцит β-кетотіолази BKT +

Аміноацидопатії

18. Гіперфенілаланінемія 
Фенілкетонурія

HPA 
PKU **

19. Тирозинемія типу I TYR-1 +
20. Тирозинемія типу II TYR-2
21. Гомоцистинурія HCY #
22. Хвороба "кленового сиропу" MSUD +
23. Некетотична гіпергліцинемія NKH
24. Цитрулінемія I типу CTLN 1 +
25. Цитрулінемія II типу CTLN 2 +
26. Аргінінемія ARG #
27. Аргініносукцинатна ацидурія ASA +

Порушення вуглеводного обміну
28. Галактоземія GALT      +

Ендокринні порушення та інші
29. Адреногенітальний синдром CAH **               +
30. Вроджений гіпотиреоз CH **
31. Муковісцидоз CF **

Примітка:
+ - метаболічні кризові стани розвиваються; 
# – метаболічні кризові стани не відмічаються, характерний поступовий розвиток важких порушень обміну речовин;
* – у рамках «Програми удосконалення діагностики спадкових хвороб обміну речовин у новонароджених і дітей 

старшого віку в Україні», ініціаторами якої виступають Національна академія медичних наук України, ВГО «Асо-
ціація педіатрів України», ВГО «Асоціація неонатологів України», ДУ «ІПАГ імені академіка О.М. Лук'янової НАМН 
України», медичні університети та регіональні лікувально-профілактичні заклади;

** – хвороби, включені до державної програми неонатального скринингу в Україні.



67

або їх підвищеного використання в умовах мета-
болічного стресу життєвоважливе  значення  ма-
ють процеси обміну жирних кислот. За наявності 
генетично детермінованого ферментативного де-
фекту активація процесів транспорту та окиснен-
ня ліпідів призводить до порушення синтезу аце-
тил-КоА. Внаслідок цього у біологічних рідинах 
накопичуються проміжні метаболіти (ацилкар-
нітини), які чинять токсичну дію на тканини го-
ловного мозку, серця, печінки, пригнічують фер-
менти глюконеогенезу та циклу синтезу сечовини 
і проявляються ознаками гострих енцефалопатій 
(гіпотонія, млявість, сонливість, летаргія, кома) 
та  нападами блювання. Можуть спостерігатися 
тонічні або клонічні судоми, ознаки серцевої та 
печінкової недостатності [12].

Основні принципи лікування станів метаболіч-
ної декомпенсації при спадкових дефектах обміну 
жирних кислот полягають у негайному призна-
ченні інфузійної терапії розчином глюкози у дозі 
200 мг/кг (2 мл/кг 10% розчину глюкози або 1 мл/
кг 20% розчину  глюкози) довенно упродовж де-
кількох хвилин. Одразу після глюкози вводиться 
фізіологічний (0,9%) розчин NaCl (10-20 мл/кг 
довенно болюсно). При порушенні мікроциркуля-
ції введення 0,9% розчину NaCl можна повторити  
(20 мл/кг). До визначення дефіциту рідини продо-
вжують інфузійну терапію 10% розчином глюкози 
(5 мл/кг/год.).  Необхідний об’єм інфузії за дефі-
цитом рідини розраховується для перших 10 кг у 
дозі 120 мл/кг, для наступних 10 кг – по 60 мл/кг, 
потім – по 25 мл/кг, з вирахуванням рідини, яка 
була введена  упродовж попередніх 24 год. Якщо 
рівень глюкози в крові  перевищує 8 ммоль/л, слід 
розпочати інфузію інсуліну (0,05-0,5 ОД/кг); вимі-
рювання глюкози в крові кожні 30 хв. (при потре-
бі), а надалі – щогодини. З урахуванням високої 
чутливості новонароджених до інсуліну рекомен-
довано зменшувати швидкість утилізації глюкози 
без підвищення дози інсуліну. При ацидозі (рН ˂ 
7,2, дефіцит основ (ВЕ) > 10 ммоль/л) слід про-
вести корекцію бікарбонатом Na довенно (розра-
хунок: [0,15 х вагу х ВЕ ммоль/л]) протягом 30 
хв. (1 мл 8,4% розчину бікарбонату Na містить 1 
ммоль Na; при проведенні корекції розвести 1 мл 
бікарбонату Na у 5 мл 5% розчину глюкози). Спо-
чатку вводиться половина розрахованого об’єму 
за вище зазначеною формулою, при необхіднос-
ті проводиться  повторне введення. Кожні 24 год. 
необхідно контролювати рівень електролітів, ко-
рекція інфузійної терапії залежить від їхнього де-
фіциту; розрахований обсяг розчиняється у 10% 
розчині глюкози. Для посилення зв’язування ток-
сичних метаболітів довенно призначається карні-
тин (100-200 мг/кг/добу) у вигляді безперервної 
інфузії або в 3 прийоми. Загальний стан дитини 
в динаміці оцінюється кожні 4-6 годин, при на-
явності будь-якого погіршення або відсутності 
покращення - частіше. Клінічна оцінка свідомості 
включає шкалу Глазго та визначення рівня арте-
ріального тиску. Серед лабораторних показників 
необхідно контролювати в динаміці рівень глюко-
зи та сечовини в крові, кислотно-основний стан 
крові та електроліти, показники загального ана-
лізу крові. У разі прогресування енцефалопатії 
або погіршення загального стану продовжують 

довенну інфузію рідин. При можливості оральної 
регідратації пацієнта переводять на пероральний 
прийом рідини [13].

Заходи при органічних ацидеміях/ацидуріях
Більшість катастроф перинатального періоду 

та випадків раптової смерті пов’язані з важкими 
метаболічними захворюваннями – органічними 
ацидеміями/ацидуріями. Метаболічні розлади ви-
никають при ферментативному блоці катаболізму 
амінокислот, внаслідок чого накопичуються ор-
ганічні кислоти, основні з яких - ізовалеріанова, 
пропіонова, метилмалонова та глутарова. У ново-
народжених перебіг органічних ацидурій може 
бути як гострий, так і  фульмінантний. У зв’язку 
з накопиченням токсичних нейромедіатів, розви-
ваються метаболічний кетоацидоз та неврологічні 
розлади, які супроводжуються ураженням ЦНС, 
судомами, комою та епізодами гіпоглікемії [14].

Глутарова ацидемія тип 1 (GA-1) обумовле-
на недостатністю глутарил-КоА-дегідрогенази 
(GCDH). Дефіцит даного ферменту призводить 
до накопичення в біологічних рідинах і ткани-
нах глутарової та 3-гідрокси-глутарової кислот, 
які чинять нейротоксичну дію, переважно на 
підкіркові структури головного мозку. GA-1, за-
звичай, дебютує в ранньому дитячому віці; має 
місце, як правило, гострий початок. У 75% ви-
падків спостерігається «енцефалітоподібний» ва-
ріант захворювання, для якого характерні: рапто-
ва лихоманка, часті зригування або безперервне 
блювання, кишкові розлади, епілептичні напади. 
Основні принципи лікування спрямовані на міні-
мізацію накопичення токсичних метаболітів шля-
хом запобігання розпаду білків та на інтенсивне 
виведення продуктів розпаду білків із організму 
за допомогою карнітину. При виникненні енцефа-
літоподібного кризу рекомендовано: 1) зупинити 
вживання природного білка (з молочної суміші/
їжі); 2) вводити спеціалізовані амінокислотні су-
міші без лізину та триптофану (Глутаридон, Ну-
тріген) кожні 2 год. цілодобово (0,1 г/кг/добу); 
3) екстрене довенне введення розчину глюкози з 
інсуліном (для швидкого зниження катаболізму 
амінокислот, жирних кислот); 4) введення карні-
тину (200 мг/кг/добу в 4 прийоми). Додатковим 
методом лікування є введення в дієту рибофла-
віну (кофактор GCDH) у дозі 100-200 мг/добу та 
призначення аргініну (обмежує проходження лі-
зину через гематоенцефалічний бар’єр). При гі-
пертермії рекомендований Ібупрофен (5-10 мг/кг/
дозу);  у 3 прийоми - при температурі тіла вище 
38,5°C [15; 16]

Ізовалеріанова ацидурія (IVA) спричиняєть-
ся дефіцитом ферменту ізовалерил-КоА-дегідро-
генази, який каталізує третій етап перетворен-
ня лейцину (дегідрогенування ізовалерил-КоА 
у 3-метил-кротоніл-КоА). У 60-70% хворих IVA 
маніфестує гостро в неонатальному періоді. Ме-
таболічні кризи проявляються у вигляді енцефа-
лопатії, атаксії, нападів блювоти та тоніко-кло-
нічних судом. Звертає увагу специфічний запах 
сечі. При підозрі на захворювання лікування слід 
розпочати негайно. Прогноз щодо життя при сво-
єчасному лікуванні є сприятливим. Терапія до ма-
ніфестації захворювання включає низькобілкову 
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дієту, оральну регідратацію розчинами глюкози 
та електролітів, гліцин (300 мг/кг/добу в 4 при-
йоми) та карнітин (100 мг/кг/добу в 4 прийоми) 
перорально. Початкові заходи невідкладної тера-
пії при гострій метаболічній декомпенсації вклю-
чають такі ж рекомендації, як і при порушенні об-
міну жирних кислот [17].

Під час кризу доцільно перевести дитину на 
часткове ентеральне харчування сумішшю аміно-
кислот без лейцину (24-72 год. від початку ліку-
вання). При проведенні повного парентерального 
харчування - обмежити надходження білка впро-
довж 24-48 год., по можливості, розпочати енте-
ральне харчування впродовж 48 год. Якщо енте-
ральне харчування протягом зазначеного часу не 
вдається розпочати, до парентерального харчу-
вання слід додати інтраліпід (2 г/кг/добу  або 0,4 
мл/кг/год 20% розчину) під контролем рівня три-
гліцеридів та тромбоцитів [17]. 

Метилмалонова і пропіонова ацидурія/ациде-
мія (ММА/PА) - вроджені порушення метаболізму, 
які характеризуються накопиченням метилмало-
нової та пропіонової кислот внаслідок дефіциту 
метиламоніл-CoA-мутази та пропіоніл-CoA кар-
боксилази. Маніфестація клінічних проявів розпо-
чинається раптовим погіршенням загального ста-
ну, метаболічним ацидозом і гіперамоніємією, або, 
пізніше, поліморфною клінічною картиною, що 
призводить до ранньої смерті або важкої невроло-
гічної недостатності внаслідок пізньої діагностики 
та відтермінованого початку лікування [18]. 

Вибір терапії при ММА/PА залежить від клі-
нічного статусу пацієнта. Основний чинник, який 
впливає на прийняття рішення щодо вибору тера-
пії, – можливість дитини толерувати лікарські за-
соби ентерально. У динаміці проводиться ретель-
ний моніторинг вітальних функцій кожні 4 год.; 
при раптовому погіршенні загального стану ви-
користовуються парентеральні форми лікарських 
засобів. Мета лікування полягає у зниженні утво-
рення пропіонатів, попередниками яких в організ-
мі є амінокислоти (ізолейцин, валін, треонін і ме-
тіонін), жирні кислоти з непарним числом атомів 
вуглецю та холестерин; певна частина пропіона-
тів утворюється у кишечнику в результаті діяль-
ності ендогенної флори. При підозрі на ММА/РРА 
дієтичне лікування необхідно розпочати відразу 
після взяття аналізів, до отримання їх результатів. 
Рекомендовано введення спеціалізованого харчу-
вання з низьким вмістом білку (0,5–1,0 г/кг/добу) 
за рахунок обмеження вмісту метіоніну, валіну, 
треоніну та зниження кількості ізолейцину. Якщо 
у дитини відсутні блювання та діарея, рекомен-
довано регулярне часте пиття розчину глюкози та 
електролітів. Перорально призначаються карні-
тин (200 мг/кг/добу у 4 прийоми) й метронідазол 
(7,5 мг/кг кожні 8 год.). Одночасно проводиться 
лікування закрепів та інфекційних захворювань. 
Якщо форма ММА вітамін-В12-залежна або фор-
ма невідома, стартово вводять гідроксикобаламін 
(1–2 мг/добу) внутрішньом’язево (в/м)/довенно, а 
у випадку PА – біотин (10-40 мг/добу).

У випадку погіршення загального стану, по-
чаткові заходи невідкладної терапії при ММА/PА 
аналогічні до таких при порушеннях окиснення 
жирних кислот. Рекомендоване введення карніти-

ну у навантажувальній дозі (100 мг/кг) впродовж 
30 хв., далі – методом  безперервної інфузії (4 мг/
кг/год.). Одним із найбільш критичних станів при 
ММА/PА є гостра гіперамоніємія (підвищення 
рівня NH3), яка потребує негайного початку те-
рапії [17; 18].

Дефіцит β-кетотіолази  – метаболічне захво-
рювання, ферментативний дефект якого призво-
дить до блокування останнього етапу метаболіз-
му ізолейцину та розщеплення ацетоацетату при 
окисненні жирних кислот із подальшим розви-
тком енергетичного дефіциту та накопиченням 
токсичних метаболітів. Клінічна маніфестація  
характеризується епізодами кетоацидозу, мля-
вістю, сонливістю, відмовою від їжі, м'язовою 
слабкістю, нападами блювання, судомами. Профі-
лактика первинних проявів спрямована на обме-
ження споживання білку (1,5-2 г/кг/добу), жирів 
та підвищеного споживання вуглеводів. Основні 
принципи лікування метаболічної декомпенсації 
полягають у внутрішньовенній інфузії розчину 
глюкози. Для корекції метаболічного кетоацидозу 
використовують розчини гідрокарбонату натрію, 
калію хлориду, натрію хлориду під контролем 
електролітного складу крові при проведенні па-
рентеральної інфузії. Динаміку загального стану 
необхідно оцінювати кожні 4-6 год. або частіше. 
При відсутності швидкої позитивної реакції на ін-
тенсивну терапію та збереженні кетоацидозу ре-
комендується розглянути можливість проведення 
перитонеального діалізу або гемодіалізу [19]. 

Важливо пам’ятати про ряд медичних пре-
паратів, які категорично протипоказані у дітей з 
органічними ацидуріями та порушеннями функ-
ції мітохондрій. До них належать вальпроати на-
трію (виснажують запаси карнітину, пригнічують 
β-окислення та цикл сечовини, викликають апоп-
тоз гепатоцитів, що приводить до фатального ток-
сичного гепатиту), парацетамол та його похідні (є 
інгібіторами окисного фосфорилювання, збільшу-
ють кількість вільних радикалів, виснажують за-
паси глутатіону); нейролептики (інгібують окисне 
фосфорилювання), антибіотики з групи аміноглі-
козидів (чинять токсичну дію на мітохондрії, по-
рушують трансляцію мітохондріальної ДНК) [14]. 

Заходи при аміноацидопатіях
Хвороба «кленового сиропу» (MSUD) – захво-

рювання, обумовлене дефіцитом дегідрогенази 
кетокислот з розгалуженим ланцюгом, внаслідок 
чого порушується окисне декарбоксилювання амі-
нокислот з розгалуженим ланцюгом (ВСАА) - лей-
цину, ізолейцину та валіну. Стан дитини погіршу-
ється незабаром після народження - розвиваються 
симптоми енцефалопатії внаслідок накопичення 
ВСАА (особливо, лейцину), які є нейротоксич-
ними у високих концентраціях. Відмічається по-
ява незвичного ароматичного запаху («кленового 
сиропу») сечі.  Велику роль в патогенезі відігра-
ють кетоацидоз, гіпонатріємія, набряк та атрофія 
тканини мозку, вторинна гіперамоніємія, недо-
статність глюконеогенезу та гіпоглікемія, а також 
дисфункція мітохондріального дихального лан-
цюга та окисного фосфорилювання. Без лікуван-
ня метаболічний криз у більшості випадків закін-
чується летально. При підозрі на захворювання 
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лікування слід розпочати негайно. Профілактика 
первинних проявів включає: обмеження споживан-
ня харчового білку (1,2-1,3 г на 100 мл відновленого 
продукту), призначення спеціалізованих сумішей на 
основі амінокислот (без лейцину, ізолейцину, валі-
ну) під контролем їх рівня. Рекомендується компен-
сація дефіциту ізолейцину і валіну за допомогою 
монодобавок. З метою діагностики тіамін-залежної 
форми проводять пробне лікування тіаміном (10 мг/
кг/добу) впродовж 2 тиж. При  підтвердженні діа-
гнозу переходять на підтримуючу дозу (50-300 мг/
добу) препарату. Для посилення зв’язування мета-
болітів ВСАА призначають карнітин (50-75 мг/кг/
добу в 2–3 прийоми) впродовж 3-6 міс.  [20; 23].

У період метаболічних кризів впродовж 24–72 
год. використовують спеціалізовану суміш аміно-
кислот при одночасному забезпеченні адекватної 
гідратації (120 мл/кг/добу). Рекомендовано за-
безпечити висококалорійне харчування (120-150 
ккал/кг/добу) за рахунок 5-10% розчину  глюкози 
(декстрози), глюкозополімерних розчинів (Маль-
тодекстрин) (10-15 мг/кг/хв), ліпідів (1-2 г/кг/
добу) на додаток до спеціалізованої суміші на 
основі амінокислот. Доцільно використовувати 
монодобавки ізолейцину та валіну (200–300 мг/
добу кожної; 400 мг/добу, - при діалізі), навіть 
якщо вони вже знаходяться у межах цільового 
діапазону лікування. При необхідності можливе 
введення інсуліну (0,05–0,5 ОД/кг). З метою запо-
бігання проходження переходу лейцину через ге-
матоенцефалічний бар'єр рекомендується додат-
кове призначення тирозину, аланіну та глютаміну 
(100–200 мг/кг). З метою корекції метаболічного 
кетоацидозу використовують розчини гідрокар-
бонату натрію, калію хлориду та натрію хлориду. 
Рекомендуються заходи щодо запобігання гіпона-
тріємії та профілактики/усунення набряку мозку 
(5-10% гіпертонічний розчин хлориду натрію, 
5-10 мекв/кг/добу). При відсутності швидкого 
позитивного ефекту від інтенсивної терапії, збе-
реженні кетоацидозу та гіперамоніємії рекомен-
дується розглянути можливість проведення пери-
тонеального діалізу або гемодіалізу. 

Через 24-72 год. від початку лікування, при на-
явності позитивної динаміки, рекомендовано по-
ступове введення продуктів, що містять натураль-
ний білок, з розрахунку ¼ необхідного добового 
обсягу в перший день, ½ – на 2-3 день, ¾ – на 3-4 
день, далі - в повному обсязі, під контролем рівня 
лейцину, ізолейцину та валіну крові [21-23].

Тирозинемия 1-го типу (ТYR1) або гепаторе-
нальна тирозинемія, це - захворювання, обумов-
лене мутаціями в гені FAH, який кодує фермент 
фумарилацетоацетазу (фумарилацетогідролазу), 
що призводить до порушення обміну амінокис-
лоти тирозину, інтоксикації продуктами ано-
мального розпаду (фумарилацетоацетатом і ма-
леїлацетоацетатом) та їх кінцевими метаболітами 
(сукцинілацетоном і сукцинілацетоацетатом). На-
копичення цих метаболітів призводить до розви-
тку печінкової недостатності, цирозу, тубулопатії 
з формуванням синдрому Фанконі, полінейропа-
тії, кардіоміопатії, важких коагуляційних пору-
шень, а на більш пізній стадії - гепатоцелюлярної 
карциноми. Окрім того, сукцинілацетон пригні-
чує дельта-амінолевулінат-дегідратазу, проміж-

ний медіатор порфобіліногену, що призводить до 
порушення біосинтезу гема та клінічно може про-
являтися симптомами гострої переміжної порфі-
рії – болем у животі, артеріальною гіпертензією 
та нейропатією [24-27].

В якості єдиного специфічного патогенетичного 
засобу лікування ТYR1 використовується нітізінон 
(Орфадін, Swedish Orphan Biovitrum (Швеція)). Ана-
логів Орфадіну у світі немає. Нітізінон перешкоджає 
утворенню кінцевих токсичних метаболітів, рівень 
тирозину в сироватці крові при цьому підвищується, 
що є підставою для призначення дієти з обмеженням 
фенілаланіну (попередник тирозину) та тирозину [25].

До початку терапії нітізіноном в період ймо-
вірного діагнозу, коли є необхідним  обмежен-
ня білку, але ще не вирифіковано ТYR1, у дітей 
перших двох-трьох місяців життя доцільно про-
довжити грудне вигодовування або призначити 
адаптовану дитячу суміш з розрахунку 185-550 
мг/день фенілаланіну та 95-275 мг/день тирози-
ну. У дітей трьох-п'яти місяців слід обмежити об-
сяг вигодовування на 1/3 із заміною на часткове 
парентеральне харчування  (інфузії 10% розчи-
ну глюкози у дозі 150 мл/кг/добу). Дітям старше 
п'яти місяців вводять прикорм, приготовлений на 
воді (1,4 г білка/100 мл суміші). Калорійна недо-
статність забезпечується жирами [26-27].

Доза нітізінону підбирається індивідуально за-
лежно від рівня сукцинілацетону (у сечі та крові) 
і рівня тирозину (у крові). Звичайна терапевтична 
доза становить 1 мг/кг/добу, початкова доза - 1-1,5 
мг/кг/добу, максимальна -  2 мг/кг/добу; признача-
ється одноразово або у два прийоми, якщо рівень 
тирозину ˂ 600-800 мкмоль /л. Збільшення дози до 
2 мг/кг/добу можливе при відсутності ефекту (не-
має покращення показників коагулограми, рівень 
сукцинілацетона не знижується впродовж двох 
тижнів, рівень тирозину > 800 мкмоль/л). Чим ви-
щий рівень тирозину в крові, тим більш жорстким 
повинне бути обмеження білку в дієті (не більше 1 
г/кг). Потреба в інших незамінних амінокислотах 
задовольняється призначенням лікувального хар-
чування (до 2 г/кг) за спеціальними формулами, 
що не містить тирозину та фенілаланіну. Це дозво-
ляє досягти нормального росту й розвитку. Доза 
нітізінону коригується залежно від біохімічних по-
казників і динаміки маси тіла дитини. Близько 10% 
хворих на терапію нітізіноном не відповідають, що 
обумовлює необхідність динамічного біохімічного 
моніторингу (рівень сукцинілацетону в сечі, функ-
ціональні проби печінки) та призначення суворого 
дієтичного лікування. Такі пацієнти - потенційні 
претенденти на трансплантацію печінки [24-27]. 

Заходи при спадкових порушеннях циклу сечовини
Cпадкові порушення циклу сечовини – це гру-

па вроджених захворювань, при яких порушуєть-
ся утворення сечовини, що призводить до гострої 
або хронічної інтоксикації амонієм. Виражений 
дефіцит або повна відсутність активності фер-
ментів карбамілфосфатсинтази, орнітинтранскар-
бамоїлази, аргініносукцинатсинтази, аргініно-
сукцинатліази, аргінази (ARG) або продуцента 
кофактору N-ацетилглютаматсинтази призводить 
до накопичення аміаку та інших метаболітів по-
передників впродовж перших днів життя. Невдо-
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взі після народження розвивається набряк головного 
мозку з ураженням ЦНС. При менш важкому дефіци-
ті цих ферментів і при недостатності ARG пусковим 
моментом гіперамоніємії (ГА) можуть бути захворю-
вання або стресові ситуації у будь-якому віці [22].

Профілактика первинних проявів захворюван-
ня і ГА включає  обмеження споживання білку 
ентерально, призначення спеціальних молочних 
сумішей і лікарських препаратів, які захоплюють 
азот (скванджери), а також коферментів і дефі-
цитних субстратів для стимуляції реакцій орні-
тинового циклу (аргініну гідрохлорид, цитрулін, 
орнітин, L-карнітин) за умови збалансованого до-
даткового вживання незамінних амінокислот.

Незалежно від віку інтенсивна детоксикаційна 
терапія повинна розпочинатися при рівні амонію 
>200 мкмоль/л (350 мкг/дл). Лікування гострої ГА 
полягає в повному обмеженні надходження біл-
ку на 24-48 год., у тому числі, ентерального, при 
одночасному забезпеченні адекватної гідратації з 
високим вмістом глюкози. Рекомендовано довенне 
введення 10% розчину глюкози (25-35 мл/кг впро-
довж 90-120 хв.), в якому містяться скванджери  ̶  
бензоат натрію (250 мг/кг – 5,5 г/м2) та  фенілаце-
тат натрію (250 мг/кг – 5,5 г/м2), з переходом на 
підтримуючу дозу (500 мг/кг або 11 г/м2 на добу). 
Для стимуляції NAGS, який форсує весь орнітино-
вий цикл та виведення сечовини, показано засто-
сування аргініну гідрохлориду (за винятком, ARG) 
10% розчин (200 мг/кг або 12000 мг/м2 за 90 хв., 
з переходом на підтримуючу дозу 250 мг/кг/добу).

Через 2 год. після початку інфузії слід визна-
чити рівень амонію крові. Якщо рівень нормалізу-
вався, терапію слід продовжити впродовж 24 год. 
Безперервна інфузія глюкози має проводитися у 
дозі 8-10 мг/кг/хв. При необхідності можливе вве-
дення інсуліну (0,05-0,5 ОД/кг), який володіє ана-
болічними властивостями, для підтримки рівня 
глікемії в межах норми. Додатково довенно вво-
дять ліпіди у дозі 1-2 г/кг/добу для забезпечення 
надходження – по 130-150 ккал/кг/добу.

При зниженні аміаку в крові нижче 100 
мкмоль/л, слід розпочати введення білків у стар-
товій дозі (0,4-0,6 г/кг/добу) з поступовим збіль-
шенням її під контролем рівня амонію.

Показаннями до гемодіалізу у новонароджених 
є рівень амонію вище 400 мкмоль/л (700 мкг/дл) 
або відсутність ефекту від медикаментозної тера-
пії впродовж 4 год. [13; 22].

Заходи при спадкових порушеннях 
вуглеводного обміну
Галактоземія – група спадкових захворювань, 

обумовлених порушенням вуглеводного обміну, 
які виникають внаслідок зниження активності 
ферментів, що беруть участь у ланцюгу реакцій 
перетворення галактози на глюкозу. До ймовірних 
тяжких станів при госпіталізації дитини з симп-
томами важкої галактоземії відносяться: сепсис 
(найчастіше, зумовлений грампозитивними мі-
кроорганізмами (у 90% випадків - Escherichia 
coli)), кровотеча, порушення функції печінки, на-
бряк мозку, пошкодження нирок, швидке форму-
вання катаракти [28].

При отриманні позитивних результатів нео-

натального скринінгу та підозрі на захворювання 
лікування призначається негайно, до отримання 
результатів уточнюючої діагностики. Негайне і 
повне видалення галактози з раціону харчування 
-  єдиний спосіб допомоги. Дієтотерапія перед-
бачає довічне виключення продуктів, що містять 
галактозу і лактозу, повне виключення з раціону 
будь-якого виду молока (у т.ч., дитячі молочні су-
міші) та усіх молочних продуктів, а також суворе 
виключення продуктів, куди вони можуть додава-
тися. Лікувальними продуктами першочергового 
вибору для хворих першого року життя є суміші  
на основі ізоляту соєвого білка, в яких повністю 
відсутні рослинні галактозиди. При появі алер-
гічних реакцій на соєвий білок і функціональних 
закрепів доцільно застосовувати суміші на основі 
гідролізату казеїну, які містять невелику кількість 
галактози. Залежно від стану дитини використо-
вують поєднання соєвої суміші та суміші на осно-
ві гідролізату казеїну у співвідношенні 1:1. Також 
рекомендуються казеїнпредомінантні безлактозні 
молочні суміші. Суміші з переважанням сироват-
кових білків не слід використовувати в дієтотера-
пії у дітей грудного віку, оскільки  вони можуть 
містити слідові кількості галактози [29; 31]. 

При розвитку клінічної картини GALT підтри-
муюча терапія зазвичай включає стандартні за-
гальноприйняті заходи: довенне введення рідини 
для боротьби із зневодненням, підтримання рівня 
глюкози в крові, антибіотикотерапію, корекцію гі-
покоагуляції, замінне переливання крові [28-31].

Висновки 
Підсумовуючи вище викладене щодо профілак-

тики та лікування метаболічних кризових станів у 
новонароджених із СХОР, слід зазначити, що їх за-
стосування не потребує спеціальних умов і може 
бути проведене у відділенні інтенсивної терапії 
неонатологічного або педіатричного профілю. Не-
зважаючи на певні відмінності у стратегіях ліку-
вання епізодів гострої метаболічної декомпенса-
ції у дітей при СХОР, які пов’язані з ендогенною 
інтоксикацією та дефектами мітохондріального 
окислення, загальні підходи до ведення пацієнтів 
є вельми подібними та включають підтримуючу 
терапію, детоксикацію, введення оптимальної 
кількості вітамінів і кофакторів, специфічну за-
місну терапію та дієтотерапію з використанням 
спеціальних сумішей. Ефективність лікувальних 
заходів буде залежати від ранньої діагностики  
патологічного стану, наявності сучасного облад-
нання та команди досвідчених реаніматологів, які 
мають відповідну підготовку до ведення новона-
роджених із СХОР у стані метаболічної деком-
пенсації. Впровадження РСН надає можливість 
пресимптоматичної діагностики СХОР. Своєчас-
не виявлення цих важких патологічних станів та 
призначення специфічної патогенетичної терапії 
може значно покращити прогноз щодо розвитку 
ускладнень та віддалених наслідків патології. 
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Резюме. Наследственные болезни обмена ве-
ществ (СХОР) - группа заболеваний, связанных с на-
рушением метаболизма аминокислот, углеводов, орга-
нических и жирных кислот, а также других веществ, 
угнетением энергетического обмена в митохондриях. 
Большинство СХОР манифестируют в неонатальном 
периоде, имеют катастрофический, быстро прогрес-
сирующий прогредиентный характер, часто остаются 
нераспознанными или подтверждаются после смерти 
ребенка. Очень важно диагностировать такие наруше-
ния до появления метаболической декомпенсации. С 
этой целью в странах Западной Европы уже около 20 
лет проводится расширенный неонатальный скрининг 
(РНС). РНС - массовое обследование новорожденных 
на наличие в их крови биохимических маркеров 
наследственных нарушений метаболизма. Практичес-
кий опыт стран, в которых проводится РНС, свиде-
тельствует, что своевременно начатые профилактичес-
кие мероприятия позволяют предупредить развитие 
острой метаболической декомпенсации. Успехи этих 
стран в снижении детской смертности и инвалидности 
в значительной степени достигнуты благодаря системе 
оперативных действий в раннем неонатальном периоде.

Острая метаболическая декомпенсация, обуслов-
ленная СХОР, является определенной проблемой для 
неонатологов и врачей отделений интенсивной терапии 
новорожденных. Практика свидетельствует о высоком 
риске того, что уже первый эпизод метаболической 
декомпенсации при СХОР может стать фатальным. 
Для предотвращения развития состояний, угрожаю-
щих жизни ребенка, очень важно, с момента получе-
ния положительных результатов РНС с существенным 
отклонением определенных показателей от нормы, не-
медленно начать поддерживающую терапию параллель-
но с проведением уточняющей диагностики. Эпизоды 
острой метаболической декомпенсации могут про-
воцировать нагрузки белком или углеводами, голода-
ние, низкая калорийность рациона, интеркуррентные 
респираторные или желудочно-кишечные заболевания, 
вакцинация, физическая или психоэмоциональная на-
грузка. Ранние признаки метаболической декомпенса-
ции включают вялость и гипотонию, снижение аппе-
тита, дыхательные и неврологические расстройства, 
психомоторные нарушения. Позднее выявление СХОР, 
с одной стороны, связано со сложностью диагностичес-
кого процесса, его широким нозологическим спектром и 
неспецифической симптоматикой, а с другой - с низкой 
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NEWBORNS WITH INHERITED METABOLIC 
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Summary. Inherited metabolic disorders (IMDs) is a 
group of diseases, which are related to defects in metabolism 
of amino acids, carbohydrates, organic and fatty acids, as 
well as with impairments of energy production processes in 
mitochondria. Manifestation of the most of IMDsis occurred 
in the neonatal period. These diseases, being characterized 
by catastrophic, rapidly progressive and progredient nature, 
often remain unrecognized or in worst case scenario are 
confirmed only after the death of the child.

It is absolutely crucial to diagnose such disorders 
before life-threatening conditions development in children. 
For this purpose, the Extended newborn screening (ENBS) 
program has been established in Western European countries 
about 20 years ago. ENBS is an examination of newborns 
which main purpose is to establish the presence in their 
blood (dried blood spots on filter paper) of the molecular 
markers of inherited metabolic disorders, the accumulation 
of which precedes the clinical manifestations of IMDs. The 
practical experience of countries in which the Extended 
newborn screening has been conducted, gave evidence that 
early initiated treatment prevented from developing the 
episodes of acute metabolic decompensation. The success 
of these countries in reducing infant mortality and disability 
has largely been achieved due to well-organized system of 
prompt actions in the early neonatal period.

Acute metabolic decompensation due to IMDs presents 
certain difficulties and challenges for neonatologists 
and physicians of newborn intensive care units. Medical 
practice has shown a high risk of situations in which the 
first episode of metabolic decompensation, related to the 
certain IMD, turned out to be a fatal one. In order to prevent 
the development of the life-threatening conditions in 
affected children, it is very important to initiate supportive 
therapy immediately while receiving the positive results 
of the screening, where the significant deviations of 
measures from the normal values are demonstrated, and 
simultaneously conduct confirmatory diagnostics. Episodes 
of acute metabolic decompensation may be provoked by: 
diet protein or carbohydrates load, prolonged fasting 
period, insufficient caloric intake, intercurrent respiratory 
or gastrointestinal diseases, vaccination, elevated physical 
or psycho-emotional load. Early signs of metabolic 
decompensation usually appear in the form of slackness, 
lethargy and hypotonia (as a rule from birth), loss of appetite, 
respiratory and neurological abnormalities, psychomotor 
disorders.Delays in IMDs detection usually occuron the one 
hand, due to the complexity of the diagnostic process, wide 
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осведомленностью и настороженностью врачей по СХОР.
Цель работы – предоставление информации о ран-

них клинических признаках СХОР; ознакомление с 
современными принципами лечебной тактики в странах 
Западной Европы в случае получения положительных 
результатов РНС и/или манифестации отдельных СХОР.

Материалы и методы. Отдельные разделы ста-
тьи посвящены основным клиническим проявлениям 
и лечебным мероприятиям при наследственных на-
рушениях окисления жирных кислот, органических 
ацидемия/ацидурия, аминоацидопатиях, нарушениях 
цикла мочевины и углеводного обмена. Несмотря на 
определенные различия в стратегии лечения эпизодов 
острой метаболической декомпенсации у детей при 
различных СХОР, общие подходы к ведению таких па-
циентов являются весьма подобными. Лечебные меро-
приятия начинают с немедленного изъятия «токсичных» 
для больного нутриентов, например, натуральных бел-
ков – при нарушениях обмена аминокислот / органичес-
ких кислот; жиров - при нарушении окисления жирных 
кислот, галактозы – при галактоземии. Диетотерапия 
включает использование специализированных смесей 
в зависимости от вида СХОР. Эффективным являет-
ся назначение оптимального количества витаминов и 
кофакторов в качестве скавенджеров и специфичес-
кой заместительной терапии. Параллельно проводят 
поддерживающую терапию и детоксикацию, которые 
следует рассматривать как проблемные моменты, не 
только учитывая потребность в современном оборудо-
вании, но и наличие команды опытных реаниматологов, 
подготовленных к ведению новорожденных с СХОР в 
состоянии метаболической декомпенсации.

Выводы. Несмотря на некоторые особенности ока-
зания медицинской помощи при различных СХОР, 
профилактика и лечение метаболических кризисных 
состояний у новорожденных с нарушением обмена ве-
ществ не требуют специальных условий и могут быть 
проведены в отделении интенсивной терапии неонато-
логического или педиатрического профиля. Своевре-
менное выявление СХОР и назначение специфической 
терапии могут предупредить развитие острой метаболи-
ческой декомпенсации и значительно улучшить прогноз 
в отношении жизни ребенка.

Ключевые слова: наследственные болезни об-
мена веществ; расширенный скрининг новорожденных; 
острая метаболическая декомпенсация; профилактика и 
лечение; детская смертность и инвалидность.

nosological spectrum of IMDs and non-specific symptoms, 
and on the other hand – with insufficiently informed state 
of physicians and their relatively low awareness in the 
scope of these rare diseases.

The purpose of this work is to provide brief information 
regarding the key clinical signs of the IMDs, to introduce 
physicians with the modern principles of IMDs management, to 
provide algorithms for treatment measures applied in Western 
European countries in case of receiving positive results of 
extended newborn screening or facing IMD manifestation.

Materials. Specific sections of this article are devoted 
to the main clinical features, manifestations and therapeutic 
measures for inherited disorders of Fatty acids oxidation, 
Organic acidemias/acidurias, aminoacidopathies, as well as 
for Urea cycle and Carbohydrate metabolism impairments.

Although certain differences exist in the strategies for 
the treatment of episodes of acute metabolic decompensation 
in children with specific IMDs associated with endogenous 
intoxication and defects in mitochondrial oxidation, general 
approaches to patient management are very similar and 
include: maintenance therapy, detoxification, administration 
of scavengers, supplementation of optimal amount of 
vitamins and cofactors, specific substitution therapy and 
diet therapy using special formulas. Immediate stop feeding 
with "toxic" nutrients such as natural proteins in case of 
aminoacids and organic acids metabolism disorders, fats – in 
case of fatty acids oxidation impairments, lactose (galactose) 
in case of the Galactosemia. Prescribe diet therapy which is 
based on specific formulas elaborated for specific IMDs.

Prevention and treatment of metabolic crisis in affected 
newborns with IMDs does not require special conditions 
and can be carried out in the usual intensive care unit of a 
neonatal or pediatric medical institutions. Ability to provide 
supportive therapy for newborns with life-threatening 
conditions should be considered as a critical issue while 
taking into account two points: availability of equipment for 
artificial lungs ventilation, maintenance of the heart muscle 
and intravenous infusions, as well as presence of well-
trained resuscitation team to provide proper treatment for 
IMD-affected newborns in metabolic decompensation state.

Conclusions. Undoubtedly, an early detection of IMDs 
and urgent appointment of specific therapy may prevent the 
development of acute metabolic decompensation but most 
importantly improve significantly the prognosis of disease 
and the quality of child’s life.

Key words: Inherited metabolic disorders; Extended 
newborn screening; Acute metabolic decompensation; 
Prophylaxis; Treatment; Infant mortality and disability.
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