

	� 616.153.922.1+616.153.915.1)-056.7 

 
9.�.  ����B��  

 

�������� ����������� �
�
����� 	
�
���������� �� ��
��-�� �-

 ���
��
���  �� �� ����
��
���
���  
 
��� ��
,
�� �#�� � ���	��+��� ������� � 	���
���, ��#�����
� ���������	�����#�). (����5�), 

#���� ���
	
 �� ������ �������
� ����5�. �
�����* ����	
��
� #�	�/�
 ������), 4� ��
 ����5� 
#���	� ,�	
 ����+���* ����
� ����� �,#��� 5�. 0� 	��
� �������
� ��	�����
 ������	� �����,
 
&���������, ����#���, ��#����-����, "������, ��#�- 	� ��	����
��	�� ����,�	��������	�1��#�1 
("$��), �,�	��������	�1��#�* ( $��). �
�
�����. 	� ����
	�� &���������1 �����,
 ���
*) 
#�	�/�* ����, 4� ����) �
�	�� ������	�1��   (���������) �� ��/��/�. 5� � 	���
� � �������	�1���). 
I1 �������
#
 ������#
 ) ��/
�
��.�� ������
����	�*, ��#�	����* ��
+	��
��, � ����� ����5� 	� 
������ ��
����* �������	�1��� �
����1 ���	
�
 [30]. 5����,
 ��#����-���� 
 "������ 
����������.	��* �����#������*# � ������� � 	���
��� ������� 	� �	������*# ���
�	
� ���	
�. 3 
	��
� ��/�)�	�� �
�����.	��* ����������

 ����#��

 ����
	��, ����	�������#�����*, ����5� [32]. 
5����,� ����#��� ���/�.)	��* � �
���
# �����# 5�, 
��� �8���� � 	�
���/��
���. I1 �������
#
 
��
	���*#
 )  #��	����� ������
, ����������

 ����#��

  ����
	��, ��
���
, ������
 +�������-
�
+������ 	���	�, ����	�������#�����*, �������* [13]. 

0�8��	 #������#������� 	�
���/��
�	�������	���� ,���� (�&&$), *�

 ) � ������  $��, ���� 
�� ����+���* �	������*  �������	�1��� ���� �
����1 ���	
�
 	� ����+���* #�	�,����#� 
�������	�1��� �
����1 ���	
�
. ������
#
 �������
#
 ���*��#
 /�)1 ��	�����1 � ��#��
��	 ) 
��������.�� �	����*, ��8��#�/�1 �����	��1 #������	��
, �������, �������* ���/*, #��	����� 
������
, ��
����	�*, ���#��	�� ��	
����	�*. "��	�������� � 	��
� ���, ������*	� ��������/�. 
#��������-��������
� � ,����
� ���	
��-��������
� 	���	��; � ���� ��,�
� ���	�� − �#��+���* 
�����	���
� ���	
� $�/�; � ,��� ���/* − #��/
	���	�. � ���
�#��8�). *���, ����
4��� 
8�,��#�����*��� �
������. � ��,��	
#����
#
 �����
	�#
 PAS-���
	
����� #�	������, ����
4��� 
��������/�. ������ � ���/��
� ������1� [20,12]. 

���
��� "$�� ����
��)	��* ��������� #�	�/�1 �����, *�� ����.	� �
�	�� ������	�1�� � (apoB), � 
������� ��� ������	� #�	�/�1 � ��#��
��	 �������� ����,�� ��  $�� [26]. 6��	�	� ����	
��� 
��	��#�������1 "$�� ����� ���, � �����# 5� #��+� 140 #�/�� ������) 1,8-2% [32]. %�4� � ��/�)�	� 
���/��	��/�* 5� ����� ������) #��+� 50% ����* 5� � �����*/�1, 	� #���#� ��������
	
 ���
��� 
"$�� [26,32]. 

������� �����
	� ��� PCSK9, *�

 �����.) ���
�
�� 5� ����� � 8����������
� �#����, ����� 
������	
 #�	�/�
 *���� ��
��	�� � �� ��������1 ����5� [5]. $����, *�

 ����)	��* ������
# �
4� 
����#, �����.) �
��� �p� �-��/��	���� (apoB-R) �� �������� ���	
�
 	� +�
����	� �������� 
�������	�1��� �
����1 ���	
�
 [21,17]. (������� 	��� ����5� ����,�� �� ��	����
��	��1 "$��, ��� 
��
 ��
 �� ����
��)	��* �	��	�� ������
 [14]. ���+� ��,�	
, ��
��*���� �
�����. "$�� 	�  $�� 
��	�.	��* 1963�. &��� �������
�
 �������
 ����� �� ����

 �
����# #����,���,/�1, ����	�/
	�� � 
����� 	� ���#��	�� ��������/�. ��	����
 � ��/�)�	�� � ���� �
���
# �����# 5�.  

C
����# Bassen-Kornzweig ( $��) ���/�.)	��* � �����. �����	��c	. ,�	�-�������	�1��� � 
�
����	/�, ��
���
# �#��	�# 5� � 8��8��������, ����	�/
	���#, ��������.��. �	����). 	� 
���8�����)., ��������/�). #’*���, ����+��
# ��#��	�����*# �
������
��
� ��	�#���� 	� 
����#���. ����	����	. [6, 28]. B. Jeren-StrujiJ et al. [15] ��
��.	� 4� ��
� �	�� − �
����# McLeod, 
*� 5-�������� ��/��
��� ��	�����., 4� ���*��*)	��* ��+�������*# ���,�������� �����	� �
��� � 
�����# ����
	��# �
�����1 �����	�	���	�, ��#���	
���. ���#�). � ����	�/
	���# ��
	��/
	��, 
���#��	�
# ��	
��	�#, ��������.��. ��
����	�). 	� ���	
������. �	��8�)., �
��	�/�
��. 
������#����	�). 	� ���� �
���
# �#��	�# 5� � 	�
���/��
��� � �����. (��/��	��/�. 5� 	� ��" < 
50% ��� ���#
 ��
��.	� D.M. Brosnahan et al. [9] ��
 ��������
 ��������/�1 ��	����
. A� ���� 
��	�����*, *�� ���’*���� � ��������. ����5�, �����,� Anderson'�, [10]. ���*��#
 11 ) ���	�
�� 
�����*, �	��	���*, �����	�	���	� ����
	��, ��#������ �����	�	���	. apo B48-�#���
� �������	�1���. 
����
	�� �
����#� Smith-Lemli-Opitz (SLOS) ���’*���

 � ����+��
# �
�	���# 5� [17]. 
(������
#
 ������#
 ) #����/�8���*, �	��, ��8��#�/�1 ���	�� ������, �������	
��* 	� ��8��#�/�* 
	��	���� ����/* �� ����; ���������#�8���
	
�# � �����
���.  ���	�/
	�� ��
	��/
	�� ���	� 
����������)  $�� 	� ��)���)	��* � ��8�/
	�# ��	�#��� <, ���
8��
���. ��
����	�)., 



���#��	�
# ��	
��	�# [29]. ��
���� �,�	��������	�1��#�* � ����	��1, *�� ���������������* 
�
�����
# ����+���*# ������*/�1 � ��� ����� [24]. 

3 2006 �. *������
#
 ����
#
 �
����� ��	���* �����,
 79-�����1 ����
 � ���,����. 
����#���)., �
����#�# Dubin-Johnson, 8���	
��#  $�� 	� ����	�/
	���#, *�� ��#���� [16]. ��
 
���*�� ��/�)�	�
 ����	��� �� ��,� ����� �������*, ���/��	��/�* 5� 89 #�/��, 5�-��" 5 #�/�� � 
	�
���/��
��� 6 #�/��. � ����� �
*��*�
�* ����	�/
	
; ������� �
�����

 �
����# ��������* 	� 
�����
 �������� ����+���1 8���/�1 ������
.  

��
���� �
����
 ��
�	�������� /
���� ������
 � ���,, *�� �� �����
���
 ��������, �� #��
 
������
� ������� ������
 	� ����� ���	��
�	�#��1 ��/�8�����	�1, ��� #��
 8���	
� "$�� � 
����	�
���/��
��#�. [11,8]. �	��	�� ������
 � ��/�)�	�� � HCV-����	
	�# 	� ������#
 "$�� 
��
���

 � ��,�	�� [35,20,27]. 

� ��	���	��� ) ���� ��� ���	�	� �������
� "$�� 	�  $�� � ����#
� �����*/�*�. � ����1�� 
(�����*/�* )���1� Ashkenazi) ����	
8������� #�	�/�* p.G865X, *�� ���’*���� � #�	�/�*#
 ���� 
�&&$; 11 ���	�	� 1:131 [7]. ��
���� ��
����* ������/�1 ������	����� 	� ���	
�� � �������� � 
8���	
��#  $�� [31]. 0��������� #�	�/�* Y1220X ����-����, *�� ���
*) �	������. ����	�
� 
���� 26,87, *�� �� �����	�.	��* � ���� [18]. I1 ��*����	� ���������������* � ��	����
��	��
 ���
�� 
��������#’*��. �����,�. � �����
 � ����
# �	�	�����	
	�# � #�	���. 3	������* ������#��	�� 
��	��
 ��*��..	� #���
�
# �,���+���*# �����/�1 5� ����. *� ��#�����	���

 #������# 
��
����1 ���	���	� ������
 �
���
	
 5� ����-�#���
� �������	�1���.  

'� ��+
#
 ���
#
, 8���	
� "$�� � ��/�)�	�� � �������	�����. ����#���). ���	������* � 4 
���
 ���	�+�, ��� � ����
� � �����. ��	�����). 	� � 5 ��� ���	�+� ������*�� �� ������
#
 [1]. 
'�����
#�, 4� 	��� �
���� ���	�	� ���� �
������ 5� (#��+� 100 #�/��) ����	������
 � ����
� �� 
�������� ������� ����	
	
 [2, 3]. 3 ��/�)�	�� �� ��������*# ��8��/�
��1 ��
���
 ��	�	�� ���	�+�, ��� 
����� ������
�, �������	�)	��*  5� ����� #��+� 140 #�/��. '� ���
#
 9. ����
+
� � ������	. [4] � 
����� ��/�)�	�� � �5� � 5� #��+� 180 #�/�� � ��������. ���	�	�. (6%) ���	�����
�* ���/��	��/�1 
5� ����� #��+� 100, 101-120 � 121-140 #�/��. ��/�)�	
 � 5� #��+� 100 #�/�� #��
 �
4

 
��	�������

 	
��, � �
�  ���	�+� �������	����
�* 	��������*, ����� ��#����,��� #��+� 100 � 101-120 
�/�, ����
4��

 ������ ,�����,���, ������ ��
���� ���,������ 8���	��/�* �,���+��� ���� ���������* 
	� �
�	������ �
�8���/�* #������� �� ���
#
 <��(".  �� ��* �������	
�
 �������
� "$�� ��	��,�� 
����	
��� ����������*, *�� �� /��#� �	��� ��,�	
 ���,
	
 ,��� ��#���
��. 

�
 �� ���
+�
 ���
� ��� ���	�	�, �������� ���,�
���	� "$�� 	�  $�� � 3���1��.  �� 
�����)#�, 4� �������� ���� ��.	� ����	��� ��#�	
, 4� ���� �
���� ����� 5�, 5�-��" 	� 
������	�1�� � �� ) �����. ��	�����).. 
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J. PANCHYSHYN 

INHERITED HYPOBETALIPOPROTEINEMIA AND HYPOCHOLESTEROLEMIA: 

CLINICAL FEATURES 

 
Familial hypobetalipoproteinemia (FHBL) is an autosomal dominant disorder of lipid metabolism 

characterized by extremely low plasma levels of apolipoprotein B, total cholesterol and low-density 
lipoprotein cholesterol. Heterozygotes for FHBL are often asymptomatic. Clinical features of homozygous 
FHBL can include acanthocytosis, deficiencies in fat-soluble vitamins secondary to malabsorption, atypical 

retinitis pigmentosa and neuromuscular abnormalities  
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