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Редкие заболевания: дифференциальная диагностика и подходы к терапии
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Болезни накопления (тезаурисмозы, накопительные ретикулезы) — сложная и обширная группа заболеваний, при которых диф-
ференциальная диагностика патологических изменений со стороны внутренних органов бывает затруднена. Из методов визуа-
лизации при диффузных заболеваниях печени для диагностики и динамического наблюдения наиболее часто применяются ультра-
звуковое исследование и рентгеновская компьютерная томография. Наибольшей чувствительностью и специфичностью 
в диагностике заболеваний печени обладает магнитно-резонансная томография (МРТ). 
В статье рассмотрены современные методики МРТ, которые используются для диагностики болезней накопления, в том числе 
для количественной оценки выявленных изменений. При болезни Гоше описаны потенциальные возможности такой новой методики, 
как МР-спектроскопия. Внедрение МРТ в алгоритм обследования пациентов с болезнями накопления позволит улучшить выявление 
этих редких болезней, а также контролировать эффективность проводимой терапии.
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графия, диффузионно-взвешенные изображения
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Magnetic resonance imaging of the liver and spleen in the diagnosis of storage diseases 
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Storage diseases (thesaurismosis, storage reticuloses) are the complex and extensive group of diseases in which differential diagnosis  
of pathological changes from the internal organs is difficult. For diagnosis and dynamic observation of liver and spleen lesions, ultrasound 
and X-ray computed tomography are used among imaging techniques. Among the imaging techniques for diffuse liver diseases, ultrasonogra-
phy and X-ray computed tomography are most commonly used for their diagnosis and follow-up. Magnetic resonance imaging (MRI) has  
the highest sensitivity and specificity in diagnosing liver diseases.
The article considers the current MRI procedures that are used to diagnose storage diseases and to quantify found changes. For Gaucher 
disease, the potentials of such novel technique as magnetic resonance spectroscopy are described. Incorporation of MRI into the examination 
algorithm for patients with storage diseases will be able to improve the detection of these rare diseases and to monitor the efficiency of per-
formed therapy.
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Болезни накопления (тезаурисмозы, накопитель-
ные ретикулезы) – общее название большой группы 
гиперпластических  нелейкемических  заболеваний, 
характеризующихся  врожденными  или  приобретен-
ными  нарушениями  метаболизма  и  патологическим 
накоплением в крови и (или) клетках различных ор-
ганов продуктов обмена веществ, а также гиперплази-
ей  элементов  системы  мононуклеарных  фагоцитов 

в печени, селезенке, костном мозге, лимфатических 
узлах  и  других  органах,  что  придает  заболеваниям 
системный характер [1].

Под термином «тезаурисмоз» (от греч. thesauriso – 
поглощение, накопление, депонирование) понимают 
заболевание с наследственно обусловленным дефек-
том ферментов (преимущественно лизосомных), осу-
ществляющих  в  норме  катаболизм  тех  или  иных 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веществ в организме, с накоплением в клетках и тканях 
продуктов неполного расщепления (болезни накопле-
ния) [2]. При этом следует иметь в виду, что тезаурис-
мозы  являются  ферментопатиями,  однако  понятие 
«ферментопатии» более широкое, так как не при каж-
дой ферментопатии имеет место накопление в орга-
низме продуктов неполного катаболизма [3]. Основ-
ным  принципом  классификации  тезаурисмозов 
по-прежнему остается распределение их по характеру 
вещества,  которое  преимущественно  накапливается 
в клетках и тканях. Тезаурисмозы делятся на липидозы, 
составляющие большую часть болезней накопления, 
мукополисахаридозы, гликогенозы, а также тезаурис-
мозы, связанные с нарушением обмена аминокислот 
и нуклеопротеидов [4].

Все тезаурисмозы – наследственные болезни, пе-
редающиеся в основном по аутосомно-рецессивному 
типу. Встречаются с частотой около 2:1000. Различные 
варианты одной и той же болезни накопления зависят 
от степени дефекта активности фермента (частичный, 
тотальный). Если активность фермента снижена зна-
чительно или отсутствует полностью, возникает тяже-
лая  инфантильная  форма  болезни.  При  частичном 
снижении активности фермента развивается ювениль-
ная форма. В случае сохранности активности фермен-
та  в  пределах  10–20 %  возникает  взрослая  форма, 
имеющая хроническое течение, с поражением преи-
мущественно внутренних органов.

Среди методов лучевой диагностики при пораже-
нии печени и селезенки наиболее часто применяются 
ультразвуковое исследование (УЗИ) и рентгеновская 
компьютерная томография (КТ) [5]. Магнитно-резо-
нансная томография (МРТ) является одним из ведущих 
методов исследования печени благодаря высокой чув-
ствительности и многочисленным параметрам, которые 
влияют  на  контрастность  изображения.  Благодаря 
возможности  получения  серий  срезов  с  различными 
параметрами магнитной релаксации (Т1-, Т2-взвешен-
ные изображения (ВИ)), с подавлением сигнала от жи-
ра,  визуализацией  артерий  и  вен  без  внутривенного 
контрастирования  МРТ  стала  важнейшим  методом 
выявления очаговых и диффузных поражений печени.

На сегодняшний день доказано, что биопсия пе-
чени в некоторых случаях при болезнях накопления 
может быть заменена неинвазивными методами диаг-
ностики. В качестве примера можно привести данные 
исследования [6], в ходе которого авторы стремились 
оценить диагностическую точность МРТ в выявлении 
различных патологических состояний печени, в част-
ности роль отдельных компонентов протокола скани-
рования – T1-ВИ, T2-ВИ, Т2*, позволяющих количе-
ственно  определять  фиброз,  жировой  гепатоз 
и гемосидероз соответственно. В исследование были 
включены 79 пациентов, у которых было запланиро-
вано проведение биопсии печени. МРТ печени выпол-
нялась перед биопсией. Результаты были проанализи-
рованы вслепую. Данные МРТ оказались сопоставимы 

с заключениями гистологов (Rs = 0,68; р <0,0001 для 
фиброза; Rs = 0,89, p <0,001 для стеатоза; Rs = 0,69; 
р <0,0001 для гемосидероза), что продемонстрировало 
высокую точность этого метода диагностики для оцен-
ки изменений в печени при болезнях накопления.

Болезнь Гоше – наиболее частая форма наследст-
венных ферментопатий, объединенных в группу лизо-
сомных болезней накопления. В основе заболевания 
лежит  наследственный  дефицит  активности  кислой 
β-глюкозидазы  –  лизосомного  фермента,  участвую-
щего в катаболизме липидов, что приводит к накопле-
нию неутилизированных продуктов клеточного мета-
болизма  в  лизосомах  макрофагов  (клетки  Гоше). 
Данный процесс приводит к нарушению макрофагаль-
но-зависимой регуляции кроветворения, стимуляции 
провоспалительной активности макрофагов и увели-
чению их абсолютного количества в местах «физиоло-
гического  дома»  (селезенка,  печень,  костный  мозг), 
что обусловливает типичные клинические проявления 
болезни Гоше I типа: цитопению, гепато- и спленоме-
галию, поражение костей [7].

В соответствии с наличием поражения централь-
ной нервной системы и его особенностями выделяют 
3 типа болезни Гоше:

 – тип I – без неврологических проявлений; наиболее 
частый вариант заболевания, наблюдается у 94 % 
больных;

 – тип II (острый нейронопатический) характеризу-
ется прогрессирующим течением, тяжелым пора-
жением центральной нервной системы, приводя-
щим к летальному исходу в возрасте около 2 лет;

 – тип III (хронический нейронопатический) – не-
врологические осложнения могут проявляться как 
в раннем, так и в подростковом возрасте.
Алгоритм  диагностики  болезни  Гоше  включает 

сбор  анамнеза,  клинический  осмотр,  лабораторные 
и инструментальные исследования, дополнительные 
обследования и консультации – по показаниям. Био-
химическое  определение  активности  глюкоцеребро-
зидазы  в  лейкоцитах  крови  (энзимодиагностика)  – 
«золотой стандарт» современной диагностики болезни 
Гоше. Лечение заключается в назначении пожизненной 
заместительной ферментной терапии рекомбинантной 
глюкоцереброзидазой,  характеризующейся  исключи-
тельно высокой эффективностью. В случае своевремен-
ного назначения терапии прогноз заболевания благо-
приятен: средняя продолжительность жизни пациентов 
не отличается от таковой в общей популяции [7].

Для оценки состояния внутренних органов исполь-
зуют различные методы визуализации, включая УЗИ, 
МРТ и КТ. Для определения размеров печени и селе-
зенки,  динамического  наблюдения  за  пациентами 
с болезнью Гоше рекомендуют использовать МРТ, так 
как этот метод не несет лучевой нагрузки [10].

Накопление клеток Гоше в печени приводит к раз-
витию гепатомегалии (рис. 1). Скопление клеток Гоше 
имеет  тенденцию  к  слиянию  в  конгломераты 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и образованию узлов, которые могут быть визуализи-
рованы при УЗИ или МРТ. При УЗИ узлы в печени 
могут быть гипо-, гиперэхогенными или смешанной 
эхогенности  [14].  На  МР-томограммах  узлы  обычно 
изоинтенсивны паренхиме печени или имеют пони-
женную интенсивность МР-сигнала на Т1-ВИ, повы-
шенную – на Т2-ВИ. Инфильтрация печени клетками 
Гоше может привести к развитию фиброза или цирро-
за печени. По данным Всемирного регистра болезни 
Гоше,  необратимое  поражение  печени  наблюдается 
чаще у спленэктомированных пациентов [3, 15].

При поражении селезенки обнаруживаются мел-
кие  или  обширные  очаги  скопления  клеток  Гоше. 
Очаговые  изменения  в  селезенке  при  этой  болезни 
встречаются часто. Они представляют собой скопле-
ния клеток Гоше или очаги экстрамедуллярного гемо-
поэза. Очаговые изменения в селезенке можно выявить 
с помощью УЗИ, МРТ или КТ. Наиболее достоверна 
диагностика очагов в селезенке с помощью МРТ (рис. 2). 
Низкая  интенсивность  МР-сигнала  от  очагов  в  се-
лезенке  на  импульсной  последовательности  Т2-гра-
диентное  эхо  объясняется  скоплением  клеток  Гоше. 
На диффузионно-взвешенных изображениях отмеча-
ется  рестрикция  диффузии  от  узлов  в  селезенке, 
при построении карт диффузии и оценке коэффици-
ента  диффузии  определяются  значимые  различия 
между показателями в узлах и неизмененной паренхи-
ме селезенки. Иногда в паренхиме увеличенной в раз-
мерах селезенки могут возникать инфаркты.

МРТ печени и селезенки позволяет не только ка-
чественно,  но  и  количественно  оценить  изменения 

в органах. В 2014 г. была представлена научная работа 
о  применении  высокотехнологичных  методик  МРТ, 
а именно магнитно-резонансной спектроскопии при 
количественной оценке структурных изменений па-
ренхимы печени и селезенки [9]. Спектроскопия яв-
ляется функциональным методом визуализации, по-
зволяющим получить информацию о биохимичес кой 
структуре  и  метаболизме  тканей,  соответственно, 
может быть измерен уровень химических метаболитов. 
Данная методика используется в основном для оценки 
эффективности заместительной ферментной терапии. 
T. O. Kalayci et al. [9] оценили изменения в паренхиме 
печени и селезенки 46-летней пациентки с болезнью 
Гоше с помощью МР-спектроскопии. Исследования 
проводились  in vivo  и  in vitro.  В  очагах  в  паренхиме 
селезенки  были  выявлены  пики  лактата,  липидов, 
ацетата и аланина (при ТЕ = 136 мс), а в паренхиме 
печени  –  пики  холина,  креатинина,  липидов,  мио-
инозитол-глицина и лактата (при TE = 31 мс). Данная 
методика обладает высокой специфичностью, но тре-
бует дальнейшего изучения с привлечением большего 
числа пациентов.

Таким образом, к настоящему времени установле-
но, что из всех лучевых методов диагностики именно 
МРТ играет важную роль в количественной и качест-
венной оценке состояния органов-мишеней при бо-
лезнях накопления (в первую очередь это относится 
к болезни Гоше). Применение специальных методик 
МРТ позволяет улучшить диагностику этих болезней 
и оптимизировать контроль эффективности патогене-
тической терапии.

Рис. 1. Магнитно-резонансные томограммы органов брюшной полости у спленэктомированного пациента с болезнью Гоше. Гепатомегалия (вер-
тикальный размер печени 28 см, объем 5855 см3): а – Т2-ВИ, корональная проекция; б – Т1-ВИ, аксиальная проекция (собственные данные ФГБУ 
«Национальный медицинский исследовательский центр гематологии» Минздрава России)

Fig. 1. Magnetic resonance tomogram of the abdominal cavity in a splenectomized patient with Gaucher disease. Hepatomegaly (vertical liver size 28 cm, volume 
5855 cm3): a – T2-WI, coronal projection; б – T1-WI, axial projection (own data of National Research Center for Hematology, Ministry of Health of Russia)

а б
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Рис. 2. Мультифокальное поражение селезенки при болезни Гоше. Спленомегалия (вертикальный размер селезенки 26 см, объем 2440 см3). Интен-
сивность МР-сигнала от очагов преимущественно снижена за счет скопления клеток Гоше: а – Т2-ВИ, корональная проекция; б – Т1-ВИ, ак-
сиальная проекция. Рестрикция диффузии от очагов: в – ADC, относительный коэффициент диффузии 0,35 (собственные данные ФГБУ «Наци-
ональный медицинский исследовательский центр гематологии» Минздрава России)
Fig. 2. Multifocal spleen lesion in Gaucher disease. Splenomegaly (vertical spleen size 26 cm, volume 2440 cm3). The MR signal intensity from the lesion is 
mainly reduced due to the accumulation of Gaucher cells: a – T2-WI, coronal projection; б – T1-WI, axial projection. Diffusion restriction from foci: в – ADC, 
relative diffusion coefficient 0.35 (own data of National Research Center for Hematology, Ministry of Health of Russia)
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