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Вступ

Синдром Алажиля: Q.44.7 (Синдром Алажиля—
Ватсона (AWS); синдромна гіпоплазія печінкових

ходів, артеріопечінкова дисплазія) — мультисистемне за�
хворювання з аутоcомно�домінантним типом успадкуван�
ня, що характеризується ураженням печінки, патологією
серцево�судинної системи, змінами очей, скелету, нирок, 
а також характерними дизморфіями обличчя [9, 11, 18].
Зустрічається з частотою 1:70 000 новонароджених дітей,
однаково як серед осіб жіночої, так чоловічої статі [11, 14].
Після появи молекулярно�генетичного тестування в діаг�
ностиці синдрому ця цифра наближається до 1:30 000 [8].

Історія захворювання починається з робіт A. Vermas�
sen і J. Boddaert (1962), а в 1969 р. французький гепатолог
D. Alagille описав декілька дітей з ураженням жовчних
ходів, які мали характерні спільні риси [18]. У 1973 р. 
R.F. Mueller вперше запропонував термін «артеріопечін�
кова дисплазія», а у 1975 р. D. Alagille зі співавторами
описав групу дітей з холестатичним гепатитом, який
супроводжувався ураженням серця, аномаліями скелету,
особливостями фізичного, статевого та інтелектуального
розвитку, а також характерними особливостями обличчя
[18]. У 1997 р. лікарі та вчені дитячої лікарні Філадельфії
визначили ген, пов'язаний з цим синдромом. Встановле�
но, що люди із синдромом Алажиля мають мутації в гені
JAGGED1, який бере участь у нормальному розвитку
печінки, серця та інших органів і систем [8, 14, 17, 21].
Хворі на синдром Алажиля мають генетичний дефект,
обумовлений частковою делецією короткого плеча хромо�
соми 20 (20р11�12), де знаходиться ген JAGGED1 [4].
Близько третини дітей із синдромом Алажиля успадкову�
ють зміни в JAGGED1 від батьків. В інших двох третинах
випадків мутація в JAGGED1 є новою [14]. Батьки дити�
ни з мутацією de novo мають низький ризик повторного
народження хворої дитини порівняно з батьками дітей, 
у яких виявлено спадкову мутацію, але вищий порівняно
з батьками, які не мають хворої дитини [2]. Останнім
часом ідентифіковано незначну кількість хворих, які
мають мутацію в гені NOTCH2 [13]. Більшість (90–94%)
хворих із синдромом Алажиля мають мутації гена
JAGGED1, і лише 1–2% — гена NOTCH2 [4, 13]. Гени
JAGGED1 і NOTCH2 кодують синтез протеїнів, які беруть
участь у «сигнальному шляху» Notch, необхідного для нор�
мального розвитку і будови різних структур людського
організму під час внутрішньоутробного розвитку [18]. 
|І мутації в цих генах порушують розвиток жовчних шляхів,
серця, кісток черепа, хребта та інших органів [6, 14].

Раніше виділяли синдромну і несиндромну форми
хвороби Алажиля. Синдромна форма асоціювалась з ура�

женням серця, нирок, скелету, характерними рисами
обличчя. Її часто називали «артеріопечінкова дисплазія»,
«біліарна гіпоплазія», «внутрішньопечінкова біліарна
дисгенезія», а також «синдром Алажиля—Ватсона».
Кожен із цих термінів має істотне обмеження, і на даний
час найбільш вживаним і правильним є термін «синдром
Алажиля». Несиндромна форма — група різнорідних, 
не пов'язаних між собою захворювань. Враховуючи вста�
новлені молекулярно�генетичні причини захворювання,
сьогодні в клінічній практиці не слід використовувати
термін «несиндромна форма» [19].

Синдром Алажиля діагностується за наявності трьох
із п'яти основних патогномонічних ознак (хронічний вну�
трішньопечінковий холестаз, характерні дизморфії
обличчя, вроджені вади серцево�судинної системи, зміни
скелету та очей), характерних гістологічних критеріїв 
за даними морфологічного дослідження біоптату печінки
(гіпоплазія внутрішньопечінкових жовчних протоків,
збільшення портально�біліарного співвідношення, змен�
шення кількості або відсутність міждолькових жовчних
протоків), а також відповідних мутацій гена JAGGED1 
або NOTCH2 [7, 9, 11].

Хронічний внутрішньопечінковий холестаз у дітей 
із даним синдромом у 90–100% випадків виникає з наро�
дження або маніфестує в ранньому неонатальному періо�
ді, переважно в перші 3 місяці, і проявляється жовтяни�
цею та гіпербілірубінемією за рахунок прямої фракції.
Інтенсивність жовтяниці є найбільшою на 4–6�му місяці
життя. Також у хворих можуть змінюватися функціональ�
ні тести печінки і підвищуватися рівень жовчних кислот 
у сироватці крові, що може призводити до неправильної
діагностики біліарної атрезії і до оперативного лікування
за методом Касаї, яке не рекомендоване при синдромі
Алажиля [6]. Прояви хронічного внутрішньопечінкового
холестазу в дітей варіюють від легкого до тяжкого ступе�
ня та клінічно проявляються жовтяницею, свербежем
шкіри і ксантомами. Холестаз утримується переважно 
до дошкільного віку, пізніше його прояви можуть зменшу�
ватись або стабілізуватись. Свербіж може приводити 
до значного порушення якості життя дитини та бути при�
чиною трансплантації печінки [2, 9, 11]. Шкірний свербіж
пов'язується з підвищенням рівня жовчних кислот 
у крові. При біохімічному дослідженні крові у цих хворих
виявляються гіперхолестеринемія, підвищення рівня амі�
нотрансфераз, які корелюють із синдромом холестазу, при
цьому показники білково�синтетичної функції печінки 
в більшості випадків не змінені [1, 2].

Характерні для синдрому Алажиля дизморфії обличчя —
трикутної форми обличчя з широким випуклим чолом,
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глибоко посадженими очима (гіпертелоризм), сплощеним
носом та гострим підборіддям, капловухість, ознаки рахі�
ту діагностуються в 70–95% хворих [20, 21]; зміни скеле�
та — вкорочені дистальні фаланги пальців, короткі ліктьо�
ві кістки; аномалія хребта — деформація тіл хребців 
у вигляді «метелика» (розщеплення тіл хребців, спинно�
мозкова грижа, зменшення відстані між хребцями L1�L5),
аномалії ребер зустрічаються у 33–88% випадків [5]. 
У 50–60% дітей має місце відставання в рості, остеопороз
і затримка кісткового віку.

Ураження очей — пігментація сітківки, задній ембріо�
токсон — мала аномалія розвитку у вигляді кільцеподіб�
ного помутніння і потовщення лінії Швалб (Schwal�
be'sring) на латеральній границі райдужки, зустрічається
у 80% хворих із синдромом Алажиля [2]. У 56–88%
пацієнтів діагностується хоріоретинальна атрофія; анома�
лія передньої камери ока, збіжна чи розбіжна косоокість,
ектопії зіниці, аномалія диска зорового нерва, порушення
рефракції [9, 20].

Патологія серцево�судинної системи у вигляді стенозу
периферичних гілок легеневої артерії, дефекту міжшлу�
ночкової перетинки і/чи дефекту міжпередсердної пере�
тинки діагностується в 85–98% дітей із синдромом Ала�
жиля [10, 11, 21]. Найбільш часто (85% випадків) зустрі�
чається периферичний стеноз або гіпоплазія легеневої
артерії, частіше без гемодинамічних порушень. Ця вро�
джена вада може бути ізольованою (55%) або поєднувати�
ся з іншими вадами серця (дефектами перегородок, коарк�
тацією аорти та іншими). У деяких дітей описані грубі
вроджені вади серця, такі як тетрада Фалло, транспозиція
магістральних судин, які визначають тяжкість стану при
народженні і можуть спричинити смерть хворих [10, 21]. 

До додаткових ознак, які в сукупності з основними
дають змогу підтвердити синдром Алажиля, належать:

— аномалії нирок — гіпоплазія, стеноз ренальних арте�
рій, неповна ротація нирки, відсутність однієї нирки 
та подвоєння сечоводів [2, 3, 15, 16]. Часто в дітей із син�
дромом Алажиля виявляються гломерулонефрит, інтер�
стиціальний нефрит, гломерулосклероз, тубуло� 
та нефросклероз, мембранозні гломерулярні відкладання
ліпідів, проліферативний гломерулонефрит із транзитор�
ним канальцевим ацидозом, полікістоз нирок і сечокам'я�
на хвороба;

— васкулопатії — аномалії судин головного мозку: ане�
вризми судин головного мозку, стеноз внутрішньої сонної
артерії, а також аномалії судин черевної порожнини:
коарктація черевної аорти, стеноз ниркових артерій.
Васкулопатії є причиною смерті в 34% хворих із синдро�
мом Алажиля [10];

— ураження нервової системи — помірна розумова від�
сталість; відсутність сухожильних рефлексів, гіпоплазія
мозолистого тіла (16%) [11].

Відсутність симптомокомплексу, характерного для
синдрому Алажиля, є підставою для проведення пункцій�
ної біопсії печінки. Морфологічними критеріями синдро�
му є гіпоплазія внутрішньопечінкових жовчних протоків,
зменшення кількості або відсутність міждолькових жов�
чних протоків, перипортальний фіброз, який з віком про�
гресує [2, 20]. Виявлення мутації генів JAGGED1 
і NOTCH2 шляхом молекулярно�генетичного досліджен�
ня дає змогу остаточно діагностувати дане захворювання. 

Є два варіанти перебігу хвороби. При легкому варіанті
спостерігається зменшення клінічних проявів хвороби до
кінця першого року життя при збереженні біохімічних
змін (підвищення активності гаммаглутамілтрансферази,
лужної фосфатази, холестерину і трансаміназ). Ці лабора�

торні відхилення можуть зберігатися протягом усього
життя, не порушуючи його якість. При тяжкому варіанті
хвороба має прогресуючий перебіг, тривало зберігаються
ознаки холестазу, діти відстають у фізичному розвитку,
мають ознаки дефіциту жиророзчинних вітамінів, нестер�
пний свербіж шкіри і ксантоми. Ці патологічні стани знач�
но порушують якість життя хворого і при прогресуванні
захворювання, появі ускладнень потребують  проведення
трансплантації печінки [2]. 

Диференціальний діагноз слід проводити із захворю�
ваннями, які супроводжуються поза� та внутрішньопечін�
ковим холестазом у дитячому віці (атрезія позапечінко�
вих жовчних протоків, кіста загального жовчного протоку,
здавлення жовчного протоку, камені жовчного протоку,
прогресуючий сімейний внутрішньопечінковий холестаз,
доброякісний сімейний внутрішньопечінковий холестаз,
метаболічні захворювання печінки — муковісцидоз, хво�
роба Гоше, дефіцит α�1 антитрипсину, глікогенози, галак�
тоземія, фруктоземія, тирозинемія, порушення ліпідного
обміну, неонатальний гемохроматоз, хвороба Вольтмана,
пероксисомальна недостатність (синдром Цельвейгера),
лізосомальні хвороби накопичення, ідіопатичний неона�
тальний гепатит, перинатальний склерозуючий холангіт,
гіпотеріоз та ін. [2, 3].

Етіопатогенетичне лікування синдрому Алажиля від�
сутнє. Основним напрямком терапії є зменшення проявів
холестазу, а також профілактика ускладнень, які ведуть 
до формування цирозу печінки. Водночас, основою тера�
пії є корекція порушень травлення і всмоктування жирів
та жиророзчинних вітамінів, у зв'язку з чим рекоменду�
ють лікувальне харчування з обов'язковим вмістом 
у раціоні поліненасичених жирних кислот у поєднанні 
з основним харчуванням. Основою лікування є викори�
стання препаратів урсодезоксихолевої кислоти (УДХК),
яку призначають у дозі 20–30 мг/кг/добу. При добрій
переносимості препарату хворі на синдром Алажиля
можуть приймати УДХК протягом усього життя [5]. Для
зменшення свербіння шкіри призначають холестирамін 
у дозі 240 мг/кг/добу, розділеній у 3 прийоми, максималь�
но — 8 г/добу, а також рифампіцин у дозі 10 мг/кг, розді�
леній на 2 прийоми, максимально — 600 мг/добу. З цією
метою використовують антигістамінні препарати та міс�
цеву терапію зволожувальними кремами.

При легкому варіанті перебігу захворювання прогноз
хороший. При тяжкому варіанті хвороби формуються
патологічні стани, які знижують якість життя хворого 
і є показами до проведення трансплантації печінки. Пере�
садка печінки в дітей із синдромом Алажиля у 20–50%
випадків є радикальним методом лікування. Дані літера�
тури свідчать про високу ефективність трансплантації
печінки і відсутність рецидивів захворювання більш ніж
протягом 15 років спостереження [2, 12]. 

Клінічний випадок. Дитина Роман Я., 2011 р.н. 
(рис. 1), від другої нормальної вагітності (перша вагіт�
ність — здоровий хлопчик), на 4�му тижні мати перенесла
гостре респіраторне захворювання. Пологи фізіологічні,
народився з масою тіла 3100 г, довжиною тіла 50 см. 
До грудей прикладений у першу добу. На другу добу після
народження в дитини з'явилась жовтушність шкіри, яка
супроводжувалась невисокими рівнями загального 
білірубіну і була розцінена як фізіологічна жовтяниця
новонароджених, на третю добу мати із дитиною виписа�
на додому. Вакцинація БЦЖ проведена на першу добу
життя. У віці двох тижнів амбулаторно оглянутий педіат�
ром із приводу пролонгованої жовтяниці, ахолічних випо�
рожнень. Для уточнення діагнозу госпіталізований у від�
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ділення патології новонароджених і недоношених дітей
обласної дитячої лікарні м. Біла Церква, де знаходився на
лікуванні протягом трьох днів. В умовах стаціонару про�
ведено обстеження і виявлено: зниження рівня гемоглобі�
ну до 90 г/л, у біохімічному аналізі крові підвищення
рівня білірубіну до 149,6–74,8 мкмоль/л, пряма фракція
(30,6–47,6 мкмоль/л), АЛТ 60 IU/l, подовження часу 
і тривалості кровотечі, зниження протромбінового індек�
су до 54%. У хлопчика виключені ТОRCH�інфекції та
вірусні гепатити. За даними ультразвукового дослідження
(УЗД) органів черевної порожнини виявлено дифузні
зміни паренхіми печінки, за даними ехокардіографії 
(ЕхоКГ) — дефект міжшлуночкової перетинки. Дитина

Риc. 1. Хлопчик Р., 4 роки

Рис. 2. Хлопчик Р., 4 роки. Обличчя трикутної форми з широким
випуклим чолом та гострим підборіддям, глибоко посадженими
очима, сплощеним носом та широким переніссям, капловухість

Рис. 3. Шкіра в ділянці гомілково#ступневих суглобів зі слідами
екскоріацій

Рис. 4. Поодинокий жовчний проток у портальному тракті 
з деструкцією епітелію. Імуногістохімічна експресія СD CK#7 (цито#
кератину#7). Імуногістохімічна реакція з СK#7. Мікрофотографія

Рис. 5. Початок формування псевдодольок. Фіброз капсули.
Забарвлення пікрофуксином за Ван—Гізоном. Мікрофотографія
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консультована вузькими спеціалістами (офтальмологом,
оториноларингологом, генетиком, кардіологом). 
За результатами обстеження встановлено діагноз «Непов�
на атрезія жовчовивідних шляхів. Геморагічна хвороба
новонароджених, пізня форма, постгеморагічна анемія.
Стигми дизембріогенезу. Трисомія по 18 хромосомі. Вро�
джена вада серця (дефект міжшлуночкової перетинки).
Гіпоксично�ішемічне ураження центральної нервової
системи. Ангіопатія сітківки». 

Хлопчик отримував дезінтоксикаційну, гепатопротек�
торну, антибактеріальну, гемостатичну терапію, трансфу�
зію свіжомороженої плазми. Подальше обстеження і ліку�
вання проходив у НДСЛ «ОХМАТДИТ». Встановлено
діагноз «Вроджена вада розвитку: біліарна атрезія, неко�
ригований тип; анемія І ступеня, коагулопатія, токсичний
гепатит. Відкрите овальне вікно. Вроджений дакріоцис�
тит». Результати обстеження: гемоглобін — 84–75 г/л,
загальний білірубін — 104–145,3 мкмоль/л, за рахунок
прямої фракції (82,3–118,5 мкмоль/л), АЛТ — до 4 норм,
АСТ — до 6 норм, лужна фосфатаза — 1,5 норми. За дани�
ми УЗД органів черевної порожнини виявлено збільшен�
ня розмірів печінки, дифузні зміни паренхіми печінки.
Хлопчик повторно консультований генетиком: трисомія
по 18 хромосомі не підтверджена. Дезінтоксикаційна,
гепатотропна, протизапальна терапія сприяла поліпшен�
ню стану дитини. У вересні 2011 р. хлопчик консультова�
ний у ДУ «Інститут хірургії та трансплантології імені
О.О. Шалімова», де встановлено діагноз «Вроджена вада
розвитку. Біліарна атрезія. Біліарний цироз печінки. 
Змішана жовтяниця». Рекомендовано прийом УДХК за
схемою та трансплантацію печінки від живого родинного
донора. Мати відмовилась від проведення трансплантації
печінки. Хлопчик амбулаторно постійно приймав 
урсофальк, курсами — гептрал, холестирамін.

У 2015 р. у віці 4 років дитина госпіталізована в Центр
дитячої гепатології ДУ «ІПАГ НАМН України» зі скарга�
ми на постійну жовтушність і свербіж шкіри, який поси�
лювався вночі, з відставанням у фізичному розвитку. При
огляді виявлено ознаки стигм дизембріогенезу: обличчя
трикутної форми з широким випуклим чолом і гострим
підборіддям, глибоко посадженими очима, сплощеним
носом та широким переніссям, капловухість (рис. 2).
Маса тіла — 15,5 кг, зріст — 91 см. Фізичний розвиток від�
повідає віку дворічної дитини. Шкірні покриви іктеричні,
шкіра на дотик суха, огрубіла в ділянці гомілково�ступне�
вих і променево�зап'ястних суглобів зі слідами екскоріа�
цій (рис. 3). Помірно виразна пальмарна еритема, телеан�
гіоектазії в ділянці вушних раковин, ксантоми під правим
оком, у ділянці ліктів і вушних раковин, виразна судинна
сітка на передній черевній стінці, деформація нігтьових
пластинок по типу годинникових скелець. Видимі слизові
блідо�рожеві, губи яскраво червоні, склери іктеричні.
Патологія з боку дихальної системи не виявлена, вислухо�
вувався грубий систолічний шум на верхівці серця. Живіт
збільшений в об'ємі за рахунок гепатоспленомегалії,
метеоризму, м'який, доступний глибокій пальпації, не
болючий. Печінка перкуторно (по Курлову) перевищує
вікові норми (по правій середньо ключичній лінії — 16 см
(норма 6 см), серединній — 12 см (норма 5 см) і лівій косій —
10 см (норма 4 см). Пальпаторно край печінки безболіс�
ний, рівний, щільно�еластичної консистенції. Селезінка
збільшена, знаходиться на рівні пупка, щільної конси�
стенції, край рівний, поверхня гладка, не болюча. Міхуро�
ві симптоми негативні. Відділи товстого кишечнику
доступні глибокій пальпації, не болючі. Діурез достатній,
сеча темна. Випорожнення регулярні, оформлені, без

патологічних домішок, періодично світло�жовтого забар�
влення. Периферичні набряки відсутні.

За результатами обстеження виявлено: підвищення
рівня білірубіну крові (94 мкмоль/л) переважно за
рахунок прямої фракції (прямий — 56,0 мкмоль/л),
лужної фосфатази в крові — 1340U/l (норма — 
<644U/l), ГГТ — 91,8 U/l (норма — <23 U/l,), АЛТ — 
167 Од/л, АСТ — 140 Од/л. Виразні зміни ліпідограми:
гіперхолестеринемія (загальний холестерин — 9,44 
(норма — до 5,7 ммоль/л), ліпопротеїди високої щільно�
сті — 0,45 (норма — 0,78–1,81 ммоль/л), тригліцериди —
4,10 (норма — 2,28 ммоль/л), ліпопротеїди низької
щільності — 7,13 (норма — 0,81–4,4 ммоль/л), ліпопро�
теїди дуже низької щільності — 1,86 (норма — до 
1,04 ммоль/л)), індекс атерогенності — до 19,9 (норма —
2,86–4,46), підвищення рівня жовчних кислот — 
354 mol/l (норма — до 8,0 mol/l). Ознаки порушення
гемостазу відсутні. На УЗД органів черевної порожнини
виявлені ознаки аномалій розвитку жовчовивідних
шляхів, дифузних змін паренхіми печінки, перипор�
тальні фіброзні зміни; портальна гіпертензія; гепато�
спленомегалія (ПЗР правої долі — 99 мм (+20 мм), тов�
щина лівої долі — 51 мм; селезінка — в розмірах 124х52 мм
(норма — 65*35 мм)); лімфаденопатію. 

Дитина консультована кардіологом: за даними ЕхоКГ
встановлено невеликий стеноз лівої гілки легеневої арте�
рії. Хлопчик консультований офтальмологом: відкладан�
ня пігменту на сітківці, очне дно по типу «паркетного».
Проведено рентгенографію хребта: патологічних змін 
зі сторони хребта і міжхребцевих дисків не виявлено.
Проведено пункційну біопсію печінки.

За результатами гістологічного дослідження біоптату
печінки: лімфоцитарна інфільтрація поодинокими кліти�
нами. У гіпоплазованому портальному тракті — проліфе�
рація фібробластів, з поодинокими лімфоцитами, вогни�
ща гіпоплазії, відсутність жовчних протоків. Зменшення
кількості портальних трактів. Портальний і перипорталь�
ний фіброз, з формуванням порто�портальних порто�цен�
тральних септ. Початок формування псевдодольок.
Фіброз капсули (рис. 5). Морфологічна картина характер�
на для синдрому Алажиля з гіпоплазією портальних
трактів і жовчних протоків, а також початком формуван�
ня псевдодольок (цироз печінки). Індекс гістологічної
активності по Knodell — 0–1 бал. Стадія фіброзу 
по METAVIRF3 — F (рис. 4).

Дитина консультована генетиком, встановлено діагноз
«Синдром Алажиля з аутосомно�домінантним типом
успадкування». У сім'ї здійснено медико�генетичне кон�
сультування. Молекулярно�генетичне дослідження 
не проводилось через відмову батьків.

Заключний діагноз «Синдром Алажиля (стадія фібро�
зу по METAVIR >F3). Спленомегалія. Езофагіт. Відста�
вання у фізичному розвитку». 

Хворий отримував лікування УДХК у дозі 20 мг/кг,
холестирамін, жиророзчинні вітаміни, вітамін К, препара�
ти кальцію. Виписаний у задовільному стані із рекоменда�
ціями, які включали прийом препаратів УДХК у дозі 
20 мг/кг постійно, вітамінів А, Д, Е, К, препаратів кальцію
у вікових дозах, а також холестираміну при посиленні
свербіння. Рекомендовано проведення денситометрії 
в амбулаторних умовах.

Висновки

Таким чином, синдром Алажиля — це захворювання,
діагностика та лікування якого потребує мультидисци�
плінарного підходу, що дасть змогу своєчасно впливати
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на прогноз життя дитини. До комплексу діагностичних
заходів, окрім лабораторних тестів для оцінки функціо�
нального стану печінки, УЗД та морфологічного дослі�
дження біоптатів печінки, необхідно включати ретельне
обстеження серцево�судинної системи, функції нирок,

підшлункової залози, очей. Для підтвердження діагнозу
слід проводити рентгенологічне дослідження хребта,
денситометрію. Молекулярно�генетичне дослідження
дає можливість остаточно діагностувати дане захворю�
вання та проводити консультування членів сім'ї.
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Синдром Алажиля как причина холетаза у детей раннего возраста (клинический случай) 

В.С. Березенко, К.З. Михайлюк, М.Б. Дыба, Е.М. Ткалик

ГУ «Институт педиатрии, акушерства и гинекологии НАМН Украины», г. Киев, Украина

Представлены данные литературы и собственное клиническое наблюдение синдрома Алажиля у ребенка дошкольного возраста. Данный синдром
сопровождается хроническим внутрипеченочным холестазом, характерными дизморфиями лица, врожденными пороками сердечно#сосудистой
системы, изменениями скелета и глаз, а также наличием характерных гистологических критериев морфологического исследования биоптата пече#
ни, и подтверждается молекулярно#генетическим исследованием мутации гена JAGGED1 или NOTCH2. Рассмотрены диагностические аспекты дан#
ной патологии.
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Alagille Syndrome as the cause of cholestasis in infants (clinical case)

V.S. Berezenko, H.Z. Mikhailyuk, M.B. Dyba, O.M. Tkalik

Institute of Pediatrics, Obstetrics and Gynecology of NAMS of Ukraine, Kyiv, Ukraine

This is the summary of literature statistics and our clinical observation of a child with Alagille syndrome. This syndrome is characterized by chronic 
intrahepatic cholestasis, facial dysmorphism, congenital cardio — vascular system, skeleton and eye changes, by the presence of characteristic histological
criteria of morphological examination of liver biopsy and confirmed by molecular genetic studies of gene mutations or JAGGED1 NOTCH2. Diagnostic aspects
of this pathology are considered.
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