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Болезнь Гоше (БГ) – генетическое заболевание, 
обусловленное дефектом лизосомного фермента b-D-
глюкозидазы. Врожденная недостаточность этого 
фермента ведет к накоплению глюкоцереброзида в 
клетках ретикулоэндотелиальной системы, особенно 
в печени, селезенке и костном мозге. 

Эпидемиология 
Частота БГ в общей популяции 1:40 000. Среди 

евреев-ашкенази (выходцев из Восточной Европы) 
частота встречаемости этого заболевания является 
более высокой: до 1 на 450 человек. 

Классификация 
В зависимости от клинического течения выделя-

ют 3 типа БГ 
тип 1 – ненейронопатический (самый частый);  
тип 2 – инфантильный, или острый нейронопати-

ческий;  
тип 3 – подострый нейронопатический. 
Этиология и патогенез  
БГ наследуется по аутосомно-рецессивному типу. 

Ген b-глюкоцереброзидазы картирован на хромосоме 
(1q21). Описано около 200 различных мутаций, при-
водящих к дефекту фермента (снижению его ста-
бильности или активности) и связанных с широким 
полиморфизмом клинических симптомов БГ. Фер-
мент b-D-глюкозидазы находится внутри лизосом и 
отвечает за расщепление сложного липида – глюко-
цереброзида на глюкозу и церамид. В результате не-
достаточной активности лизосомной b-D-
глюкозидазы не происходит полного расщепления 
глюкоцереброзидов и они накапливаются в макрофа-
гах и моноцитах. Эти «нагруженные» липидами клет-
ки и называются клетками Гоше.  

Клинические признаки и симптомы 
Клинические проявления БГ типа 1 разнообраз-

ны. Возраст манифестации заболевания варьирует от 
0 до 60 лет. БГ типа 1 имеет хроническое течение. 
Клиническая картина характеризуется прогресси-
рующим увеличением паренхиматозных органов (пе-
чени и селезенки), панцитопенией и патологией 
трубчатых костей скелета. 

Основные клинические симптомы БГ типа 1: ге-

патоспленомегалия; геморрагический синдром; кост-
ные боли (костные кризы); 

нарушение подвижности в суставах, обусловлен-
ное асептическим некрозом; 

патологические переломы; задержка физического 
и полового развития; астенический синдром. Харак-
терна своеобразная гиперпигментация кожных по-
кровов в области коленных и локтевых суставов. 
Спленомегалия является постоянным и наиболее 
ранним признаком БГ, при пальпации селезенка име-
ет плотную консистенцию. Гепатомегалия при БГ 
выражена в меньшей степени, чем спленомегалия, и 
развивается, как правило, в более поздние сроки. При 
прогрессировании БГ может развиться портальная 
гипертензия. 

У большинства больных наблюдаются хрониче-
ские боли в костях. При прогрессировании болезни 
могут быть патологические переломы, деформация 
головки бедренной кости, укорочение нижней конеч-
ности и нарушение походки. Характерны костные 
кризы, сопровождающиеся мучительными болями в 
костях, гиперемией и болезненностью в области сус-
тавов, резким снижением двигательной активности, 
лихорадкой, ознобом, полной утратой дееспособно-
сти. На пике криза отмечаются высокий лейкоцитоз и 
повышенная скорость оседания эритроцитов. Про-
должительность кризов составляет от 12–36 ч до 5–15 
дней. У большинства больных костные кризы разви-
ваются спонтанно, в 15–40% случаев кризы могут 
наблюдаться после перенесенной вирусной или дру-
гих инфекций. Кризы могут быть обусловлены ин-
фарктами в трубчатых костях (часто в дистальных 
отделах бедренных, проксимальных отделах больше-
берцовых и плечевых костей), а в других случаях мо-
гут развиваться и без клинически выраженного ос-
теонекроза. Клиническая картина костного криза при 
БГ подобна картине остеомиелита. В тяжелых случа-
ях БГ наблюдаются разрушения тел позвонков с по-
следующим компрессионным переломом и образова-
нием углового горба. 

Основные симптомы заболевания при БГ типа 2 
возникают в первые 6 мес жизни. Клинический 
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симптомокомплекс включает признаки поражения 
нервной системы и внутренних органов. На ранних 
стадиях заболевания отмечаются мышечная гипото-
ния, задержка и регресс психомоторного развития. По 
мере прогрессирования болезни появляются спастич-
ность с характерной для типа 2 ретракцией шеи, сги-
банием конечностей, глазодвигательные нарушения с 
развитием сходящегося косоглазия, ларингоспазм и 
дисфагия. Характерны бульбарные нарушения с час-
тыми аспирациями, приводящие к смерти больного от 
апноэ, аспирационной пневмонии или дисфункции 
дыхательного центра головного мозга. Тонико-
клонические судорожные приступы, как правило, 
возникают на поздних стадиях болезни и резистентны 
к назначаемой противосудорожной терапии. Течение 
заболевания – быстро прогрессирующее с летальным 
исходом на 1–2-м году жизни. 

Главной особенностью клинических проявлений 
БГ типа 3 является то, что наряду с поражением па-
ренхиматозных органов (спленомегалия, гепатомега-
лия) наблюдаются и неврологические проявления. 
Неврологические симптомы возникают, как правило, 
в возрасте от 6 до 15 лет и позже. Характерный сим-
птом – парез мышц, иннервируемых глазодвигатель-
ным нервом, который длительное время может быть 
единственным неврологическим проявлением. Могут 
быть миоклонии, генерализованные тонико-
клонические судороги. Постепенно прогрессирует 
экстрапирамидная ригидность, снижение интеллекта, 
тризм, лицевые гримасы, дисфагия, ларингоспазм. 
Интеллектуальные нарушения варьируют от незначи-
тельных изменений до тяжелой деменции. Возможно 
развитие мозжечковых нарушений, а также расстрой-
ства речи и письма, поведенческие изменения, эпизо-
ды психоза. 

В большинстве случаев течение заболевания мед-
ленно прогрессирующее. Летальный исход наступает 
при тяжелых поражениях легких и печени. Продол-
жительность жизни больных при БГ типа 3 составля-
ет 12–17 лет, но были описаны случаи выживания до 
30–40 лет. 

В настоящее время диагностика БГ складывает-
ся из ряда последовательных этапов: 

• обнаружение характерных клинических призна-
ков заболевания; 

• измерение активности b-D-глюкозидазы в лей-
коцитах; 

• молекулярно-генетический анализ. 
Помимо специфической диагностики существуют 

определенные изменения, выявляемые рутинными 
лабораторно-инструментальными методами. 

У большинства пациентов с БГ отмечаются тром-
боцитопения, лейкопения и анемия как проявления 
гиперспленизма. При ультразвуковом исследовании 
(УЗИ) и магнитно-резонансной томографии печени и 
селезенки определяются очаги как с повышенной, так 
и с пониженной интенсивностью сигнала. Эти очаги 
являются зонами ишемии и фиброза из-за повышен-
ной инфильтрации клетками Гоше. У больных с ней-
ронопатическими типами БГ изменения, выявляемые 
при электроэнцефалографии, неспецифичны. 

На рентгенограммах при БГ выявляют: истонче-
ние надкостницы, эндостальную зубчатость и пони-

женную трабекулярность костной ткани. Дистальные 
метафизы бедра вздуваются в виде булавы или кол-
бы, которые также известны в литературе как «кол-
бочки Эрленмейера». У детей отмечено продольное 
расслоение коркового вещества и линейные костные 
периостальные отложения на поверхности диафизов 
трубчатых костей. Тяжесть поражения трубчатых 
костей различная – от наличия классических дефор-
маций метафизов трубчатых костей до тяжелых пато-
логических переломов, очагов литической деструк-
ции и асептических некрозов головок бедренных кос-
тей. 

Наиболее чувствительным методом выявления 
сниженной минеральной плотности костной ткани 
является денситометрия. При БГ она актуальна как 
для ранней диагностики системной остеопении, так и 
для мониторинга эффективности лечения. 

Гистологическая картина структур нервной сис-
темы при БГ характеризуется дегенеративными изме-
нениями в тельцах Ниссля, потерей паренхимы в глу-
боких слоях коры, таламусе, базальных ядрах и в 
мозжечке. При световой микроскопии обнаруживает-
ся небольшое количество клеток Гоше вокруг крове-
носных сосудов. Ганглиоциты отечны и деформиро-
ваны. Внутриклеточные отложения липидов отсутст-
вуют в отличие от других болезней накопления. В 
нейронах не определяется отложение глюкоцеребро-
зида. Молекулярно-генетический анализ – точный 
метод диагностики болезни, а также гетерозиготных 
носителей мутаций в гене b-D-глюкозидазы. Выявле-
ние гетерозигот наиболее актуально для проведения 
пренатальной диагностики и генетического консуль-
тирования. Пренатальная диагностика возможна пу-
тем определения активности b-D-глюкозидазы в 
культуре амниоцитов, биоптате и культуре хориона и 
методами ДНК-диагностики. 

Дифференциальный диагноз. Для БГ типа 1 в 
зависимости от вида манифестации – разнообразные 
экзогенные и наследственные заболевания, сопрово-
ждающиеся висцеромегалией, острыми болями в кос-
тях, кровоточивостью (вирусный гепатит, остеомие-
лит, костный туберкулез, гемофилии, сфинголипидо-
зы). Для БГ типа 2 и 3 – все инфантильные формы 
сфинголипидозов с гепато- 

спленомегалией (болезнь Ниман-Пика, типы А, 
С), GM1-ганглиозидоз, галактосиалидоз, болезнь 
Вольмана, болезнь Фарбера (атипичные формы), а 
также врожденная окуломоторная апраксия.  

Представляем описание клинического наблюде-
ния течения БГ у новорожденного ребенка. 

Ребенок Станислав Б., преведен из родильного 
дома на 9 день жизни.  

Анамнез жизни. Известно, что мальчик от 2-й бе-
ременности, I срочных родов. 1-я беременность 2007 
год – вакуум аспирация, без осложнений. Матери – 25 
лет. Настоящая беременность протекала на фоне 
уреаплазмоза, хламидиоза во 2-й половине беремен-
ности. Продолжительность 1 периода – 6ч. 35мин., 
роды осложнились первичной родовой слабостью, 
оперативные. Масса тела при рождении – 3470 г, 
длина – 52 см. Оценка по Апгар 7-8 баллов.  

Диагноз при рождении: Инфекция специфичная 
для перинатального периода, неуточненная. Геморра-
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гический синдром. На 3-й день жизни переведен на 
ИВЛ в связи с легочным кровотечением. ОАК при 
рождении HB 120, эритр. – 3.8; лей -26-109; с-30%, л-
56%; м-12% тромбоциты в течение 2-х дней в крови 
не обнаруживались; поводилось переливание тром-
боцитарной массы на 3-й день жизни тромбоциты - 
45 -109; Кровь на RW отриц; HBsAg-отриц; ant- ACV-
отриц; ВИЧ- отриц; В биохимическом анализе крови 
билирубин на 3 сутки 226 мкмоль/л (непрямой -136; 
прямой - 91.3), СРБ – 24 мг/л. На Rtg ОГК – право-
сторонняя нижнедолевая пневмония. В ОАМ белок 
0,032г/л; эритроциты – 10-15; лейкоциты -1-26 в п/з. 
В роддоме проводилась антигеморрагическая терапия 
(этамзилат, переливание тромбоцитарной массы, 
эритроцитарной массы), противовирусная терапия – 
ацикловиром; антибактериальная – цилапенемом, 
иммуностимулирующая терапия –веноимуном, (с 
противосудорожной целью – фенобарбитал); инфузи-
онная терапия. Диагноз при переводе – генерализо-
ванная форма инфекции, специфичной для перина-
тального периода с поражением гепатобилиарной 
системы, легких, мочевыводящих путей. Осложне-
ния: Тромбоцитопения, анемия, геморрагический 
синдром, гипербилирубинемия, судорожный син-
дром. 

При поступлении в отделение реанимации был 
осмотрен консилиумом врачей и был выставлен ди-
агноз: Основной: Инфекция специфичная для перина-
тального периода, неуточненная, генерализованная. 
Сопутствующий: СЭК по УЗИ; ПФК: ОАП, Ф.О.О. 
Осложнения: Судорожный синдром. Геморрагиче-
ский синдром. Дыхательная недостаточность 3 степе-
ни. Легочная гипертензия 1-2 степени. Отечный син-
дром 4 степени.  

Ребенок находился в отделении реанимации в тя-
желом состоянии на ИВЛ. На Rtg ОГК – двухсторон-
няя очаговая пневмония. Сохранялся выраженный 
геморрагический синдром – тромбоциты в крови – 25 
– 109; билирубин крови общий – 348,8 мкмоль/л 
(прямой - 275 мкмоль/л, непрямой – 73,5 мкмоль/л); 
СРБ – 18 мг/л; АЧТВ – 66,3. Исследование плазмы 
крови методом ПЦР на ВПГ, ЦМВ, токсоплазмоз – 
отрицательны. ЭКГ – Ритм синусовый 176 в мин, от-
клонение ЭОС вправо. Преобладание электрической 
активности миокарда правого желудочка. ЭЭГ – 
Диффузные изменения биолектрической активности 
нейронов головного мозга с признаками нейро-
физиологической незрелости. УЗИ ОБП (неоднократ-
но) - Гепатоспленомегалия. Диффузные изменения 
печени и селезенки. УЗИ головного мозга – Внутри-
мозговое кровоизлияние. 2-х стороннее СЭК в стадии 
образования псевдокист. Постгеморрагическая вен-
трикуломегалия. УЗИ сердца: Межпредсердное со-
общение, дилятация камер, ускорение кровотока на 
легочной артерии в выходном тракте левого желу-
дочка. Транзиторная гипертрофия миокарда. Оку-
лист: Глазное дно: диски зрительных нервов в норме, 
артерии сужены, вены расширены, полнокровны. 
Невролог: ИСПП. Двухстороннее СЭК. Судорожный 
синдром. Гематолог: имеет место изменение гемато-
логических показателей на фоне ИСПП. Генетик за-
ключение: генерализовання внутриутробная инфек-
ция. Обследование в отношении НБО. В последнем 

ОАК перед переводом в РНПЦ «Мать и дитя» в воз-
расте ребенка - 1мес. 14 дней, в крови - эритроциты– 
3,5-1012; Hb -104; лей- 4,8-109 (с-36%, л-55% ) тром-
боцитов – 70,0-109, СОЭ -2, ретикулоциты – 56. В 
ОАМ – цвет – св.ж, реакц –щелочн., плотн - <1010, 
эпит – 0-1; лейк-3-4; эрит- 0-1, оксалаты. Биохимич. 
анализ крови – общ билир – 48,8(прям- 30,7; непрям- 
18,1) щел.ф-за – 744,5ЕД/л; АЛАТ – 208,5ЕД/л; 
АСАТ – 260,2ЕД/л; Проведено лечение: неоднократ-
но: СЗП, концентрат тромбоцитов, эритроцитарнаяя 
масса, ЭМОЛТ; антибактериальная тера-
пия(меропенем, ванкомицин, цефтазидим), флукона-
зол, этамзилат, преднизолон, дипроспан, урсосан, 
эссенциале, бифидум-бактерин. Вес при переводе – 
3650 (+190 г за 1,5 мес.). Диагноз при переводе: Об-
следование в отношении болезни Гоше. В РНПЦ 
«Мать и дитя», в результате молекулярно-
генетического анализа, была подтверждена болезнь 
Гоше.  

В настоящее время ферментозаместительная те-
рапия является единственным эффективным методом 
лечения БГ, который купирует основные клинические 
проявления заболевания, улучшая качество жизни 
больных и не оказывая выраженных побочных эф-
фектов. Имиглюцераза является аналогом b-D-
глюкозидазы и производится с помощью ДНК-
рекомбинантной технологии. Под действием имиг-
люцеразы происходит гидролиз гликолипида глюко-
цереброзида до глюкозы и церамида по обычному 
пути метаболизма мембранных липидов. Имиглюце-
раза показана для длительной заместительной фер-
ментотерапии у больных с подтвержденным диагно-
зом БГ без поражения нервной системы (тип 1) или с 
хроническим поражением нервной системы (тип 3), у 
которых имеются клинически значимые неневроло-
гические проявления заболевания. 

В связи с гетерогенностью БГ доза препарата для 
каждого пациента должна подбираться индивидуаль-
но и может повышаться или снижаться в зависимости 
от успешности достижения терапевтических целей на 
основании оценки клинических проявлений. Перво-
начальная доза имиглюцеразы составляет 30–60 
ЕД/кг при БГ типа 1 и 120 ЕД/кг при БГ типа 3. Пре-
парат вводится внутривенно капельно медленно 1 раз 
в 14 дней. Комплексная терапия проявлений остеопо-
роза направлена на замедление и прекращение потери 
костной массы, повышение ее прочности, предотвра-
щение переломов костей и включает назначение бис-
фосфонатов, альфакальцидола, солей кальция, остео-
генона. Симптоматическая терапия скелетных ос-
ложнений БГ типа 1: анальгетики во время костных 
кризов, антибактериальная терапия. При хирургиче-
ских вмешательствах существует повышенный риск 
кровотечения и инфицирования. 

Методы эффективной терапии для типа 2 не опи-
саны. 

Оценка эффективности лечения. Контроль за те-
чением заболевания у детей на фоне терапии прово-
дится в соответствии с рекомендациями по мини-
мально необходимому мониторингу состояния боль-
ных при БГ типа 1, разработанных Объединенной 
международной группой по изучению БГ (ICGG). 
При этом контроль за анализами крови необходимо 
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проводить 1 раз в 3 мес, за размерами паренхиматоз-
ных органов (по данным УЗИ) 1 раз в 6 мес, а также 
при изменении дозировки или значительных клини-
ческих осложнениях. Контроль за состоянием кост-
ной ткани проводится 1 раз в год. Особую роль при 
проведении мониторинга в процессе патогенетиче-
ского лечения БГ приобретает определение хитотриа-
зидазы, которая синтезируется макрофагами и явля-
ется маркерным ферментом лизосомных болезней. 
Показано определение активности хитотриазидазы на 
фоне ферментозаместительной терапии БГ 1 раз в 4 
мес. 

Осложнения и побочные эффекты лечения. У не-
большого числа больных на фоне проведения фер-
ментозаместительной терапии наблюдались нежела-
тельные побочные эффекты, связанные с путем вве-
дения препарата: дискомфорт, зуд, жжение, отек в 
месте венепункции. Примерно у 3% больных были 
побочные эффекты, связанные с гиперчувствительно-
стью, которые могут быть успешно преодолены сни-
жением скорости инфузии или превентивным назна-
чением антигистаминных препаратов. 

Строго противопоказана ранее широко приме-
нявшаяся спленэктомия. 

Прогноз 
Прогноз при БГ типа 1 и 3 зависит от выраженно-

сти клинических проявлений. Назначение патогене-
тической терапии на ранних стадиях заболевания оп-
ределяет благоприятный прогноз и улучшает качест-
во жизни детей с БГ, предотвращая их инвалидиза-
цию. 

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