
БОЛЕЗНЬ ГОШЕ:
ДИАГНОСТИКА, ЛЕЧЕНИЕ И МОНИТОРИНГ
Болезнь Гоше (МКБ 10 — Е75.5) — наиболее

частая форма наследственных ферментопатий,

объединенных в группу лизосомных болезней на-

копления. В основе заболевания лежит наследст-

венный дефицит активности β-глюкоцереброзида-

зы — лизосомного фермента, участвующего в де-

градации продуктов клеточного метаболизма. Бо-

лезнь Гоше была впервые описана в 1882 г.

P.C.E. Gaucher, который идентифицировал патог-

номоничные для данного заболевания клетки —

макрофаги, накапливающие липиды, позднее на-

званные клетками Гоше.

Эпидемиология
Болезнь Гоше встречается с частотой от

1:40 000 до 1:60 000 у представителей всех этниче-

ских групп; в популяции евреев ашкенази частота

заболевания достигает 1:450. 

Этиология и патогенез
Болезнь Гоше наследуется по аутосомно-ре-

цессивному механизму. В основе заболевания ле-

жат мутации гена глюкоцереброзидазы, локализу-

ющегося в регионе q21 на 1-й хромосоме. Присут-

ствие 2 мутантных аллелей гена (гомозиготное на-

следование) ассоциируется со снижением (или от-

сутствием) каталитической активности глюкоцере-

брозидазы, что приводит к накоплению неутилизи-

рованных липидов в цитоплазме макрофагов.

Следствием функциональной перегрузки макрофа-

гов являются: 1) образование характерных клеток

Гоше, имеющих размеры от 20 до 100 μк, неболь-

шое, смещенное к периферии ядро с плотным хро-

матином и обильную цитоплазму с типичным —

«сморщенным» или полосатым — видом; 2) ауток-

ринная стимуляция моноцитопоэза и увеличение

абсолютного числа макрофагов, что проявляется

гепато- и спленомегалией, инфильтрацией макро-

фагами костного мозга, легких и других органов; 3)

нарушение многих физиологических функций ма-

крофагов, в том числе регуляции кроветворения

и метаболизма костной ткани, что, предположи-

тельно, лежит в основе цитопенического синдрома

и поражения костно-суставной системы.

Классификация
В соответствии с наличием и особенностями

вовлечения центральной нервной системы (ЦНС)

выделяют 3 типа болезни Гоше: 

— тип I — характеризуется отсутствием нев-

рологических проявлений;

— тип II (острый нейронопатический) —

встречается у детей раннего возраста, отли-

чается прогрессирующим течением и тяже-

лым поражением ЦНС, ведущим к леталь-

ному исходу — больные редко доживают до

возраста 2 лет;
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От редакции
Предлагаемый протокол разработан специалистами ведущих центров, где наблюдаются пациенты с бо-

лезнью Гоше, и представлен для ознакомления с данной патологией гематологов и онкологов, так как ти-

пичные проявления этой наследственной ферментопатии (цитопении, гепато- и спленомегалия, поражение

костей) неспецифичны и требуют проведения дифференциальной диагностики со многими онкогематоло-

гическими заболеваниями.

Современная лабораторная диагностика болезни Гоше хорошо отработана, а заместительная фермент-

ная терапия (ЗФТ) кардинально изменила тактику ведения больных и прогноз заболевания. Своевременное

назначение лечения предотвращает развитие болезни или приводит к регрессу многих (но не всех) клини-

ческих проявлений. С 2008 г. ЗФТ предоставляется государством бесплатно в рамках программы «семи но-

зологий».

Дефицит информации, касающейся диагностики и лечения болезни Гоше, нередко является причиной

диагностических ошибок и позднего начала ЗФТ, что компрометирует ее эффективность.

Предложения и вопросы по публикуемому материалу направлять Лукиной Елене Алексеевне по адресу:

125167, Москва, Новый Зыковский пр., 4
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Тел/факс. 612-09-23
Е-mail: lukina@blood.ru
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