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Клинические рекомендации
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Статья посвящена болезни Гоше — достаточно редкой наследственной патологии. Авторами представлены современ-
ные эпидемиологические данные и особенности этиопатогенеза болезни Гоше, даны клинические характеристики 
различных типов данной нозологии. Подробно описан алгоритм и указаны ключевые этапы дифференциально-диа-
гностического поиска. Тщательно изложены тактика и алгоритмы назначения ферментозаместительной терапии — 
патогенетического лечения данной наследственной ферментопатии, а также современные схемы ведения пациентов 
в соответствии с этапами оказания медицинской помощи. 
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ОПРЕДЕЛЕНИЕ
Болезнь Гоше (БГ) — наиболее частая форма 

наследственных ферментопатий, объединенных в 
группу лизосомных болезней накопления, в основе 
которой лежит дефект гена GBA, кодирующего лизо-
сомный фермент �-D-глюкозидазу (глюкоцеребрози-
дазу), ответственный за катаболизм липидов. 

Код МКБ-10 

Е75.2 Другие сфинголипидозы.

ЭПИДЕМИОЛОГИЯ
Частота БГ составляет 1:40 000–1:70 000. В популя-

ции евреев-ашкенази (выходцев из Восточной Европы) 
частота встречаемости этого заболевания является 
более высокой и достигает 1:450–1:1000.

ЭТИОПАТОГЕНЕЗ
БГ наследуется по аутосомно-рецессивному типу. 

Присутствие двух мутантных аллелей гена GBA ассоции-
руется со значительным (� 30% от нормального уровня) 
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The focus of this article is Gaucher disease — a rare enough hereditary pathology. The authors present the most up-to-date 
epidemiological data and features of Gaucher disease etiopathogenesis. They offer clinical characteristics for the various types of this 
disease. The algorithm and crucial steps of differential diagnosis are described in detail. Also, the tactic and algorithms of enzyme-
replacing therapy (pathogenetic treatement of this hereditary enzymopathy) are carefully presented, together with the modern scheme 
of managing patients according to the corresponding health care delivery stages.
Key words: Gaucher disease, storage diseases, lipid metabolism, etiology, pathogenesis, differential diagnosis, clinical course, 
treatment, enzyme-replacing therapy, children.
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снижением каталитической активности глюкоцеребро-
зидазы, функция которой заключается в деградации гли-
косфинголипидов (или глюкоцереброзидов, глюкозилце-
рамидов) до глюкозы и церамидов. Дефицит фермента 
приводит к накоплению в лизосомах макрофагов неутили-
зированных липидов и образованию характерных клеток 
накопления (клеток Гоше; рис.). Следствием данного мета-
болического дефекта являются хроническая активация 
макрофагальной системы, аутокринная стимуляция моно-
цитопоэза и увеличение абсолютного количества макро-
фагов, нарушение регуляторных функций макрофагов. 
Ген GBA, кодирующий глюкоцереброзидазу, расположен 
в хромосомной области 1q21. В настоящее время описа-
но около 400 различных мутаций, патогенность которых 
проявляется широким полиморфизмом клинических сим-
птомов, обусловленных частичной или полной потерей 
каталитической активности кодируемого фермента.

КЛАССИФИКАЦИЯ
В зависимости от клинического течения выделяют 

3 типа болезни Гоше:
•  I тип – ненейронопатический (самый частый);
• II тип — инфантильный, или острый нейронопатиче-

ский с бульбарной и пирамидной симптоматикой, 
когнитивной задержкой; 

• III тип — подострый нейронопатический. 
При II и III типах БГ в патологический процесс вовле-

кается нервная система, поэтому их называют нейроно-
патическими. 

КЛИНИЧЕСКАЯ КАРТИНА
Клинические проявления БГ I типа разнообразны, 

а возраст манифестации варьирует. БГ I типа имеет хро-
ническое течение. Клиническая картина характеризу-
ется прогрессирующим увеличением паренхиматозных 
органов (печени и селезенки), панцитопенией и патоло-
гией трубчатых костей скелета (болезненными костными 
кризами и аваскулярными некрозами эпифизов, чаще 
головки бедренной кости). 

Основные клинические симптомы БГ I типа: 
• гепатоспленомегалия; 
• геморрагический синдром; 
• костные боли (костные кризы); 
• нарушение подвижности в суставах, обусловленное 

асептическим некрозом; 
• патологические переломы;
• задержка физического и полового развития;
• астенический синдром.

Постоянный и наиболее ранний признак заболе-
вания — спленомегалия. При пальпации селезенка 
имеет плотную консистенцию. Размеры селезенки при 
БГ могут превышать норму в 5–80 раз. По мере про-
грессирования спленомегалии в селезенке могут раз-
виваться инфаркты и фиброзные изменения, которые 
не имеют клинических проявлений. Гепатомегалия при 
БГ выражена в меньшей степени, чем спленомегалия 
и развивается, как правило, в более поздние сроки. 
Исключение составляют больные после спленэктомии, 
у которых в отсутствии лечения может наблюдать-
ся значительная гепатомегалия. Функция печени, как 
правило, не страдает. В редких случаях отмечается 
незначительное повышение сывороточных трансами-
наз. При прогрессировании БГ может развиться пор-
тальная гипертензия. Геморрагический синдром, свя-
занный с тромбоцитопенией и нарушением функции 
тромбоцитов, проявляется в виде подкожных гематом, 
кровоточивости слизистых оболочек и длительных кро-

вотечений после малых оперативных вмешательств. 
Поражение легких встречается редко (1–2% больных), 
преимущественно у спленэктомированных пациентов, 
и проявляется в виде интерстициального заболева-
ния легких или поражения легочных сосудов с раз-
витием симптомов легочной гипертензии. Типичное 
проявление БГ I типа — поражение костно-сустав-
ной системы, которое протекает от бессимптомной 
остеопении и колбообразной деформации дистальных 
отделов бедренных костей (колбы Эрленмейера) до 
тяжелейшего остеопороза с множественными патоло-
гическими переломами и ишемическими некрозами, 
ведущими к развитию вторичных остеоартрозов и, 
как следствие, необратимых ортопедических дефектов. 
У большинства больных с БГ наблюдаются хронические 
боли в костях. Характерны костные кризы, сопрово-
ждаемые мучительными болями в костях, гиперемией 
и болезненностью в области суставов, снижением дви-
гательной активности, лихорадкой, ознобом. На пике 
криза отмечаются высокий лейкоцитоз и повышенная 
скорость оседания эритроцитов. Именно поражение 
костно-суставной системы определяет тяжесть течения 
БГ и качество жизни пациентов.

Основные симптомы заболевания при БГ II типа 
возникают в первые 6 мес жизни, это (острая) нейро-
патическая форма с бульбарной и пирамидной сим-
птоматикой, когнитивной задержкой. Течение забо-
левания — быстропрогрессирующее. Клинический 
симпто мокомплекс включает признаки поражения нерв-
ной системы и внутренних органов: 
• гепатоспленомегалия; 
• нарушение глотания, поперхивание, часто осложняю-

щиеся аспирационной пневмонией;
• тризм, билатеральное фиксированное косогла-

зие, прогрессирующая спастичность с ретракци-
ей шеи, гиперрефлексия, положительный симптом 
Бабинского и другие патологические рефлексы;

• прогрессирующая задержка психомоторного разви-
тия и потеря ранее приобретенных навыков;

• тонико-клонические судорожные приступы, рези-
стентные к противосудорожной терапии.
Главной особенностью клинических проявлений БГ 

III типа является то, что наряду с поражением паренхи-
матозных органов (гепатоспленомегалия) наблюдаются 
неврологические проявления, сходные с таковыми при 
II типе БГ, но менее тяжело выраженные и возникающие, 
как правило, в возрасте от 6 до 15 лет и позже: 
• окуломоторные расстройства;

Рис. Клетка Гоше в костном мозге
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• снижение интеллекта (от незначительных изменений 
до тяжелой деменции);

• экстрапирамидная ригидность;
• мозжечковые нарушения;
• расстройства речи, письма;
• поведенческие изменения, эпизоды психоза;
• миоклонии, генерализованные тонико-клонические 

судороги.
В большинстве случаев течение заболевания мед-

леннопрогрессирующее. 

ДИАГНОСТИКА 
Диагноз БГ следует заподозрить у пациента с необъ-

яснимой сплено- и гепатомегалией, цитопенией и сим-
птомами поражения костей (табл. 1). 

Неспецифическим биохимическим маркером, харак-
терным для болезни Гоше, является значительное 
повышение в сыворотке крови активности хитотрио-
зидазы — гидролитического фермента, синтезируемо-
го активированными макрофагами. Однако, 6% общей 
популяции составляют носители гомозиготной мутации 
в гене хитотриозидазы, что выражается отсутствием 
активности фермента в сыворотке крови. Поэтому в 
редких случаях определение активности хитотриози-
дазы не может быть использовано для диагностики и 
мониторинга БГ. 

Основой диагностики БГ является биохимическое 
исследование активности �-D-глюкозидазы в лейко-
цитах крови методом иммунофлуоресцентного анали-
за. При этом степень снижения активности фермента 
не коррелирует с тяжестью клинических проявлений и 
течением заболевания. В последнее время активность 
�-D-глюкозидазы определяют методом тандемной масс-
спектрометрии в пятнах крови, высушенных на филь-
тровальной бумаге. Это исследование обладает схожей 
чувствительностью и специфичностью в сравнении с 
иммунофлуоресцентной диагностикой, позволяет упро-
стить процесс транспортировки и хранения биологиче-
ских образцов, используется для массового неонаталь-
ного и селективного скрининга БГ во многих странах. 

Дополнительным методом диагностики служит моле-
кулярно-генетическое исследование, позволяющее выя-
вить первопричину развития любого наследственного 
заболевания. Секвенирование кодирующих и прилегаю-
щих интронных областей гена GBA проводится в спорных 
случаях диагностики, для медико-генетического кон-
сультирования семей с отягощенным анамнезом; моле-
кулярно-генетическое исследование — при проведении 
пренатальной и преимплантационной диагностики.

АНАМНЕЗ И ФИЗИКАЛЬНОЕ ОБСЛЕДОВАНИЕ
При сборе анамнеза и жалоб следует обратить вни-

мание на наличие:
• задержки физического и полового развития;
• слабости, повышенной утомляемости, частых респи-

раторных инфекций;
• проявлений спонтанного геморрагического синдро-

ма (в виде подкожных гематом, кровоточивости сли-
зистых оболочек) или длительных кровотечений при 
малых оперативных вмешательствах;

• болей в костях и суставах; давность, характер и лока-
лизацию болей, наличие в прошлом переломов костей;

• предшествующей спленэктомии (полной или частичной);
• неврологической симптоматики (глазодвигательная 

апраксия или сходящееся косоглазие, атаксия, поте-
ря интеллекта, нарушения чувствительности и др.);

• семейного анамнеза (наличие спленэктомии или пере-
численных выше симптомов у родных братьев и сестер).
Клинический осмотр включает измерение роста и 

массы тела, температуры тела, оценку состояния кост-
но-суставной системы; выявление признаков геморра-
гического синдрома, гепатоспленомегалии, лимфадено-
патии, а также своеобразной гиперпигментации кожных 
покровов в области коленных и локтевых суставов, 
характерной для пациентов с БГ. 

ЛАБОРАТОРНЫЕ И ИНСТРУМЕНТАЛЬНЫЕ 
ИССЛЕДОВАНИЯ

• Клинический анализ крови у большинства больных 
с БГ выявляет тромбоцитопению, лейкопению и ане-
мию как проявления гиперспленизма. 

• Морфологическое исследование костного мозга спо-
собствует выявлению характерных диагностических 
элементов — клеток Гоше — и одновременно исклю-
чению диагноза гемобластоза или лимфопролифера-
тивного заболевания как причины цитопении и гепа-
тоспленомегалии. Детям это исследование проводят 
редко, строго по показаниям.

• Рентгенография костей скелета необходима для 
выявления и оценки тяжести поражения костно-
суставной системы. Изменения костной ткани могут 
быть представлены диффузным остеопорозом, 
характерной колбообразной деформацией дисталь-
ных отделов бедренных и проксимальных отделов 
большеберцовых костей (колбы Эрленмейера), оча-
гами остеолизиса, остеосклероза и остеонекроза, 
патологическими переломами.

• Денситометрия и магнитно-резонансная томогра-
фия (МРТ) являются более чувствительными метода-

Таблица 1. Диагностика болезни Гоше 

Основные 

симптомы 

Биохимический маркер, 

предполагающий 

наличие заболевания

Специфический 

биохимический маркер, 

подтверждающий диагноз

Молеку лярно-

генетическое 

исследование

Боли в костях
Астенический синдром
Задержка физического 
и полового развития
Гепатомегалия
Спленомегалия
Тромбоцитопения
Анемия
Патология костей 
(по результатам инструменталь-
ного обследования)

Повышение уровня 
хитотриозидазы 

в сыворотке крови

Снижение уровня 
�-D-глюкозидазы

в лейкоцитах крови/ 
высушенных пятнах крови

Секвени рование 
кодирующих 

и прилега ющих интронных 
областей гена GBA



247

П
Е

Д
И

А
Т

Р
И

Ч
Е

С
К

А
Я

 Ф
А

Р
М

А
К

О
Л

О
Г

И
Я

 /
2

0
1

6
/ 

ТО
М

 1
3

/ 
№

 3

ми и позволяют диагностировать поражение костей 
(остеопению, инфильтрацию костного мозга) на ран-
них стадиях, не доступных визуализации рентгено-
графией.

• УЗИ и МРТ печени и селезенки позволяют выявить их 
очаговые поражения и определить исходный объем 
органов, что необходимо для последующего контроля 
эффективности заместительной ферментной терапии.

• Биохимическое исследование: определение активно-
сти �-D-глюкозидазы в лейкоцитах периферической 
крови, пятнах крови, высушенной на фильтровальной 
бумаге, определение активности хитотриозидазы в 
плазме крови. 

• Молекулярно-генетическое исследование: выявле-
ние мутаций в гене GBА методом секвенирования 
кодирующих и прилегающих интронных областей. 
Золотым стандартом диагностики является био-

химическое тестирование, поскольку патогенность 

некоторых выявленных редких и новых мутаций 

требует дополнительных доказательств.

Дополнительные исследования:
• допплер-эхокардиография — у спленэктомирован-

ных больных;
• эзофагогастродуоденоскопия — при наличии соот-

ветствующих жалоб или признаков портальной 
гипертензии.
Другими характерными лабораторными симптома-

ми при БГ являются повышение уровня сывороточно-
го ферритина, ангиотензинпревращающего фермента, 
хемокина CCL 18, которые отражают степень активности 
заболевания и могут использоваться как биомаркеры 
для оценки динамики на фоне лечения.

Консультации специалистов

• Консультация психоневролога необходима всем 
детям с БГ для уточнения типа заболевания. 

• Консультация ортопеда показана при подозрении на 
наличие у ребенка скелетной патологии.

• Консультация врача-генетика показана семьям, име-
ющим родственников с болезнью Гоше. 
Диагноз «Болезнь Гоше» ставится на основании 

совокупности клинических данных, результатов 

лабораторного исследования, биохимического и 

молекулярно-генетического анализа.

ДИФФЕРЕНЦИАЛЬНАЯ ДИАГНОСТИКА
Для I типа БГ в зависимости от вида манифестации — 

разнообразные экзогенные и наследственные заболе-
вания, сопровождающиеся висцеромегалией, острыми 
болями в костях, кровоточивостью (вирусные гепатиты, 
остеомиелит, костный туберкулез, гемофилия, глико-
геноз, болезнь Нимана–Пика (тип В), недостаточность 
кислой липазы). 

Для II и III типов БГ — болезнь Нимана-Пика (типы А, С), 
GM1-ганглиозидоз, галактосиалидоз, дефицит лизосом-
ной кислой липазы, а также врожденная окуломоторная 
апраксия.

ЛЕЧЕНИЕ
Современное лечение БГ заключается в назначе-

нии пожизненной ферментозаместительной терапии 
(ФЗТ) рекомбинантной глюкоцереброзидазой. 

ФЗТ обеспечивает устойчивое улучшение состояния 
пациентов: нормализует уровни гемоглобина, тромбоци-
тов; объем печени и селезенки (у неспленэктомирован-
ных больных); купирует костные боли, предотвращает 
развитие остеонекрозов и костных кризов; приводит к 
нормализации роста и значительно повышает качество 
жизни детей с болезнью Гоше.

ФЗТ проводится больным с подтвержденным диагно-
зом БГ I типа без поражения нервной системы (1B) или 
пациентам с хроническим поражением нервной системы 
(БГ III типа), у которых имеются клинически значимые 
неневрологические проявления заболевания (2B). 

В Российской Федерации зарегистрировано 2 лекар-
ственных средства для проведения ФЗТ: 
• имиглюцеразаж1,7н2

;
• велаглюцераза альфаж,7н. 

Имиглюцеразаж,7н (Код АТХ: А16АВ02) — модифици-
рованная форма кислой �-глюкозидазы человека, про-
дуцируемая клетками яичников китайских хомячков с 
помощью рекомбинантной ДНК-технологии, с маннозной 
модификацией для направленного взаимодействия с 
макрофагами. Под действием имиглюцеразы происходит 
гидролиз гликолипида глюкоцереброзида до глюкозы 
и церамида по обычному пути метаболизма мембран-
ных липидов. Имиглюцераза (рекомбинантная макро-
фаг-таргетированная �-глюкозидаза), гидролизуя глюко-
зилцерамид, купирует начальные патофизиологические 
изменения и предотвращает развитие вторичных патоло-
гических проявлений заболевания. 

Доказана эффективность имиглюцеразы в отно-
шении уменьшения частоты костных кризов, костных 
болей, остеонекрозов, повышения минеральной плот-
ности костей и нормализации роста у детей3. Препарат 
хорошо переносится, не имеет выраженных побочных 
эффектов, показан для терапии I и III типов БГ и не имеет 
возрастных ограничений. Установлено, что на протяже-
нии первого года терапии IgG-антитела к имиглюцеразе 
образуются приблизительно у 15% пациентов (предпо-
лагается, что их формирование происходит преимуще-
ственно в первые 6 мес лечения, реже — после 12 мес 
терапии). 

У больных с подозрением на снижение эффективно-
сти лечения существует высокий риск развития реакций 
гиперчувствительности, в таких случаях рекомендо-
вано проведение анализа определения наличия IgG-
антител к имиглюцеразе4. Препарат выпускается во 
флаконах в дозировке 400 ЕД и 200 ЕД. У детей ФЗТ 
начинают в стационаре. Кратность введения — 1 раз 
в 14 дней.  

У детей с БГ начальная доза имиглюцеразы состав-
ляет:
—  при I типе БГ без поражения трубчатых костей скеле-

та — 30 ЕД/кг на 1 введение;

1 ж — лекарственный препарат, входящий в Перечень жизненно необходимых и важнейших лекарственных препаратов для меди-
цинского применения на 2016 год (Распоряжение Правительства РФ от 26.12.2015 N 2724-р).

2 7н — лекарственный препарат, входящий в Перечень лекарственных препаратов, предназначенных для обеспечения лиц, больных 
гемофилией, муковисцидозом, гипофизарным нанизмом, болезнью Гоше, злокачественными новообразованиями лимфоидной, 
кроветворной и родственных им тканей, рассеянным склерозом, лиц после трансплантации органов и (или) тканей (Распоряжение 
Правительства РФ от 26.12.2015 N 2724-р).

3 См. в Списке литературы [9–11].
4 В настоящее время в Российской Федерации этот анализ не проводят.
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—  при I типе БГ с поражением трубчатых костей скеле-
та (костные кризы, патологические переломы, очаги 
литической деструкции, асептический некроз головок 
бедренных костей) — 60 ЕД/кг на 1 введение;

—  при III типе БГ — 60 ЕД/кг на 1 введение. 
Доза имиглюцеразы может повышаться или снижаться 

в зависимости от успешности достижения терапевтиче-
ских целей на основании оценки клинических проявлений.

Велаглюцераза альфаж,7н (Код АТХ: А16АВ10) пред-
ставляет собой гликопротеин, который производится на 
линии НТ-1080 фибробластов человека по технологии 
рекомбинантной ДНК. Аминокислотная последователь-
ность у препарата идентична эндогенной глюкоцере-
брозидазе. При этом велаглюцераза альфа включает 
преимущественно глюкозаминогликаны с высоким содер-
жанием маннозы, что способствует интернализации фер-
мента фагоцитарными клетками-мишенями при участии 
рецепторов к маннозе. 

Препарат замещает или усиливает действие фермен-
та глюкоцереброзидазы, который ускоряет гидролиз глю-
коцереброзида с образованием глюкозы и цереброзида, 
оказывая благоприятное воздействие на патогенетиче-
ские механизмы болезни Гоше. 

В клинических исследованиях у одного из 94 пациен-
тов (1% больных) выявлены антитела класса IgG к вела-
глюцеразе альфа, при анализе in vitro установлено, что 
они являются нейтрализующими. У данного пациента не 
выявлено реакций, связанных с внутривенной инфузией. 
Антител класса IgE к велаглюцеразе выявлено не было. 
Велаглюцераза альфа хорошо переносится, не имеет 
выраженных побочных эффектов.

Эффективность и безопасность препарата доказана 
результатами рандомизированных клинических иссле-
дований III фазы (исследования TKT032, TKT034 и HGT-
GCB-039), которые включали взрослых и пациентов дет-
ского возраста от 2 лет и старше5. 

По рекомендации Европейского агентства по лекар-
ственным средствам (European Medicines Agency; EMA), 
препарат рекомендован к применению у детей от 2 лет6. 

Препарат показан для длительного лечения пациен-
тов с болезнью Гоше I типа. Велаглюцераза альфа выпу-
скается во флаконах в дозировке 400 ЕД. Рекомендуемая 
доза составляет 30–60 ЕД/кг 1 раз в 2 недели. Дозу мож-
но корректировать индивидуально, на основании дости-
жения ожидаемого эффекта и его сохранения, однако 
применение доз выше 60 ЕД/кг не изучено. 

Показания для начала ФЗТ 

ФЗТ назначают при подтверждении диагноза и нали-
чии одного (любого из перечисленных) или нескольких из 
следующих признаков.

Лабораторные показатели:
• тяжелая анемия (Hb < 80 мг/дл);
• тяжелая тромбоцитопения (< 60 000 клеток/мл);
• количество лейкоцитов < 3000 клеток/мл;
• при проведении молекулярно-генетического иссле-

дования в гене GBA выявлена одна из тяжелых мута-
ций (например, L444P или D409H).
Клинические признаки:

• поражение костей (костные кризы и некроз);
• задержка роста, снижение скорости роста и/или 

замедление роста;

• задержка пубертатного развития;
• Z-score ниже -2,07 (по данным денситометрии пояс-

ничного отдела позвоночника);
• увеличение объема селезенки (более чем 2-кратное 

превышение нормальных значений), объема печени 
(более чем 2-кратное превышение нормальных значе-
ний, по данным МРТ).
Целями лечения являются:

1) при анемии:
• повышение уровня гемоглобина в течение 12–24 мес 

терапии до значений выше 110 г/л;
• отсутствие зависимости от гемотрансфузий;
• уменьшение утомляемости и диспноэ;
• поддержание достигнутого в течение первых 12–

24 мес терапии уровня гемоглобина;
2) при тромбоцитопении:
• увеличение количества тромбоцитов во время перво-

го года терапии до уровня, достаточного для предот-
вращения спонтанных и хирургических кровотечений;

• при умеренной исходной тромбоцитопении: увели-
чение количества тромбоцитов в 1,5–2 раза к концу 
первого года терапии и достижение нижней границы 
нормы в течение 2 лет терапии;

• при выраженной исходной тромбоцитопении: увели-
чение количества тромбоцитов в 1,5 раза к концу 
первого года терапии и наличие тенденции к даль-
нейшему увеличению их уровня в течение 2–5 лет 
терапии (удвоение количества тромбоцитов к концу 
второго года терапии), однако при этом не следует 
ожидать полной нормализации этого показателя;

• отсутствие показаний к спленэктомии;
• поддержание стабильного количества тромбоцитов 

без риска развития кровотечений после достижения 
максимального ответа на терапию;

3) при гепатомегалии:
• уменьшение (и поддержание) размеров печени до нор-

мальных или в 1,5 раза превышающих нормальные;
• уменьшение объема печени на 20–30% в течение 

1–2 лет терапии и на 30–40% в течение 3–5 лет 
терапии;

4) при спленомегалии:
• уменьшение (и поддержание) размеров селезенки до 

превышающих нормальные меньше чем в 2–8 раз;
• уменьшение объема селезенки на 30–50% в течение 

1 года терапии и на 50–60% в течение 2–5 лет терапии;
• облегчение симптомов, вызванных спленомегали-

ей: вздутие живота, раннее насыщение, развитие 
инфарктов селезенки;

• устранение симптомов гиперспленизма;
5) при поражении костно-суставной системы:
• уменьшение или устранение болей в костях в течение 

1–2 лет терапии;
• предотвращение костных кризов;
• предотвращение развития остеонекрозов и субхон-

дральных коллапсов;
• улучшение показателя минеральной плотности костей; 

увеличение кортикальной и трабекулярной минераль-
ной плотности костной ткани в течение 2 лет терапии;

• достижение нормальной или идеальной пиковой 
костной массы;

6) при задержке роста:
• достижение нормальных показателей роста, согласно 

популяционным стандартам, в течение 3 лет терапии;

5  См. в Списке литературы [12–15].
6  URL: http://www.ema.europa.eu/docs/en_GB/document_library/EPAR_-_Product_Information/human/001249/WC500096382.pdf
7  Шкала оценки тяжести заболевания по [7].
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• достижение нормального возраста наступления 
пубертата.
При обследовании сиблингов (братьев и сестер про-

банда) могут быть выявлены дети с БГ, не имеющие 
клинических проявлений. Такие пациенты нуждаются в 
наблюдении; начинать их лечение необходимо при появ-
лении первых симптомов болезни.

При II типе БГ ферментная заместительная терапия не 
назначается (2С), так как неэффективна.

Тактика ФЗТ в особых случаях

При неэффективности одного из препаратов ФЗТ 
в начальной терапевтической дозировке в течение 
длительного времени (в случае недостижения терапев-
тических целей при применении препарата в течение 
12–24 мес) рекомендуется провести коррекцию лечения 
с увеличением дозы применяемого препарата, но не 
более 60 ЕД/кг в течение 2 нед. 

В случае отсутствия эффекта от проводимой терапии в 
адекватной терапевтической дозе или непереносимости 
(развитии серьезных нежелательных побочных реакций) 
возможен переход на другой препарат ФЗТ. Решение о 
замене лекарственного средства в рамках данной фар-
макотерапевтической группы принимается консилиумом 
специалистов; родители / законные представители паци-
ента должны быть проинформированы о дальнейшей 
тактике ведения.

Побочные эффекты ферментной

заместительной терапии 

ФЗТ безопасна и лишь в очень редких случаях сопро-
вождается нежелательными побочными реакциями, свя-
занными с путем введения препарата: дискомфорт, зуд, 
жжение, отек в месте венепункции. Примерно у 3% 
больных возникают побочные эффекты, связанные с 
гиперчувствительностью, которые могут быть успешно 
преодолены снижением скорости инфузии. 

Симптоматическая терапия

При развитии проявлений остеопороза для замедле-
ния и прекращения потери костной массы, повышения 
ее прочности, предотвращения переломов костей в 
комплексной терапии применяют альфакальцидолж,вк8 

(Код АТХ: А11СС03), соли кальцияж,вк (например, Код 
АТХ: А12АА).

В качестве симптоматической терапии скелетных 
осложнений БГ I типа назначаются анальгетики (во вре-
мя костных кризов), нестероидные противовоспалитель-
ные средства, редко, лишь при наличии показаний, — 
антибактериальная терапия. 

ОШИБКИ И НЕОБОСНОВАННЫЕ НАЗНАЧЕНИЯ
• Проведение спленэктомии приводит к тяжелым 

необратимым последствиям — развитию цирроза 
печени, деформации костей и суставов, фиброзу 
легких.

• При доказанном диагнозе БГ не нужны повторные 
пункции костного мозга и другие инвазивные диаг-
ностические мероприятия (биопсия печени, селе-
зенки).

• Крайне опасно оперативное лечение костных кри -
зов, которые ошибочно рассматриваются как про-

явления остеомиелита. При хирургических вме-
ша тельствах существует повышенный риск крово-
течения и инфицирования.

• Противопоказано назначение глюкокортикостеро-
идов с целью купирования цитопенического син-
дрома.

• Не обосновано назначение препаратов железа боль-
ным с развернутой картиной БГ, так как анемия в 
этих случаях носит характер «анемии воспаления».

ВЕДЕНИЕ ПАЦИЕНТОВ
С БОЛЕЗНЬЮ ГОШЕ
Оказание медицинской помощи детям с БГ осущест-

вляется на основании порядка оказания медицинской 
помощи детям (Приказ Министерства здравоохранения 
и социального развития РФ от 16 апреля 2012 г. N 366н 
«Об утверждении Порядка оказания педиатрической 
помощи»).

Осуществляется в соответствии с рекомендациями 
по минимально необходимому мониторингу состояния 
больных при БГ I типа, разработанными Объединенной 
международной группой по изучению болезни Гоше 
(International Collaborative Gaucher Group). Контроль 
показателей крови необходимо проводить 1 раз в 3 мес, 
размеров паренхиматозных органов (УЗИ, МРТ) — 1 раз 
в 6 мес, а также при изменении дозировки препара-
та или при значительных клинических осложнениях 
(табл. 2). Определение состояния костной ткани осу-
ществляют 1 раз в год. Определение активности хито-
триозидазы на фоне ферментной заместительной тера-
пии проводят 1 раз в 12 мес. 

Пациенты с БГ наблюдаются по месту жительства в 
амбулаторно-поликлинических условиях врачами педи-
атрами, гематологами, при БГ III типа — невропатоло-
гами, при наличии костных нарушений — ортопедами до 
достижения возраста 18 лет. ФЗТ проводится регулярно 
при наличии показаний: в случае осложненного течения 
болезни — в условиях круглосуточного стационара, в 
стабильном состоянии — в стационаре дневного пре-
бывания или амбулаторно 1 раз в 2 нед. До достижения 
клинико-лабораторной ремиссии все пациенты с БГ 
должны проходить контрольное обследование с целью 
коррекции дозы ФЗТ в круглосуточном или дневном 
стационаре 2 раза в год; в дальнейшем обследование 
проводится 1 раз в год.

МЕДИКО-ГЕНЕТИЧЕСКОЕ КОНСУЛЬТИРОВАНИЕ
И ПРЕНАТАЛЬНАЯ ДИАГНОСТИКА
Семьям с больными детьми рекомендуется медико-

генетическое консультирование с целью разъяснения 
генетического риска. Как и при других аутосомно-
рецессивных заболеваниях, при БГ для каждой бере-
менности риск рождения ребенка составляет 25%. 
В семьях, где есть больной ребенок, существует воз-
можность проведения пренатальной и преимплантаци-
онной диагностики. 

Пренатальная диагностика проводится молекулярно-
генетическими или биохимическими методами, путем 
исследования ДНК, выделенной из биоптата ворсин 
хориона на 9–11-й неделе беременности и/или клеток 
амниотической жидкости, плодной крови на 20–22-й нед 
беременности. 

8 вк — лекарственный препарат, входящий в Перечень лекарственных препаратов для медицинского применения, в том числе 
лекарственных препаратов для медицинского применения, назначаемых по решению врачебных комиссий медицинских органи-
заций (Распоряжение Правительства РФ от 26.12.2015 N 2724-р).
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ПРОГНОЗ
Прогноз БГ при I и III типах зависит от выраженности 

клинических проявлений. Назначение патогенетической 
терапии на ранних стадиях заболевания определяет бла-

гоприятный прогноз и улучшает качество жизни детей с 
БГ, предотвращая их инвалидизацию.

При БГ II типа прогноз крайне неблагоприятный 
(летальный исход на 1–2-м году жизни).
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СПИСОК РЕКОМЕНДОВАННОЙ ЛИТЕРАТУРЫ

Таблица 2. Принципы мониторинга болезни Гоше

Каждые 

3 мес

Каждые 

6 мес

Каждые 

12 мес

При изменении 

дозы

Гемоглобин � �

Тромбоциты � �

АЛТ, АСТ � �

Хитотриозидаза � �

Размер печени по данным УЗИ или МРТ � �

Размер селезенки по данным УЗИ или МРТ � �

Рентгенография бедренных костей � �

МРТ бедренных костей � �

Остеоденситометрия � �

Примечание. АЛТ/АСТ — аланин-/аспартатаминотрансферазы, УЗИ — ультразвуковое исследование, МРТ — магнитно-резонансная 
томография.


