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Áîëåçíü Ãîøå (ÁÃ) – íàèáîëåå ÷àñòî âñòðå÷à-
þùàÿñÿ ãåíåòè÷åñêè îáóñëîâëåííàÿ ëèçîñîìíàÿ áî-
ëåçíü íàêîïëåíèÿ. Ïðè÷èíà çàáîëåâàíèÿ – äåôèöèò 
ëèçîñîìíîãî ôåðìåíòà – -ãëþêîöåðåáðîçèäàçû.

Èñòîðè÷åñêàÿ ñïðàâêà
Êëèíè÷åñêàÿ êàðòèíà ÁÃ áûëà âïåðâûå îïèñà-

íà â 1882 ìîëîäûì ôðàíöóçñêèì âðà÷îì Philippe 
Gaucher. Îí îïèñàë æåíùèíó ñ àíåìèåé, ñ äåòñòâà 
èìåâøóþ ìàññèâíóþ ñïëåíîìåãàëèþ è ñòðàäàâøóþ 
îò òÿæåëûõ êðîâîòå÷åíèé è ðàçëè÷íûõ èíôåêöè-
îííûõ îñëîæíåíèé. Êðóïíûå íåîáû÷íûå êëåòêè, 
íàéäåííûå â ñåëåçåíêå ïðè àóòîïñèè Ôèëèïï Ãîøå 
ïðèíÿë çà çëîêà÷åñòâåííûå ýïèòåëèàëüíûå êëåòêè. 
Äâàäöàòü ëåò ñïóñòÿ äîêòîð Brill, îïèñûâàÿ ñõîäíóþ 
ïðèæèçíåííóþ êëèíè÷åñêóþ êàðòèíó çàáîëåâàíèÿ ó 
äðóãîãî ïàöèåíòà, íàçâàë ýòîò ñèìïòîìîêîìïëåêñ 
«áîëåçíüþ Ãîøå». È òîëüêî ÷åðåç 80 ëåò, â 1965 
ãîäó, Brady îáíàðóæèë êëþ÷åâîé ìåòàáîëè÷åñêèé 
äåôåêò, ëåæàùèé â îñíîâå ðàçâèòèÿ ÁÃ – äåôèöèò 
-ãëþêîöåðåáðîçèäàçû, ÷òî ïðèâîäèò ê íàêîïëå-

íèþ ãëþêîöåðåáðîçèäà â ìàêðîôàãàõ ðàçëè÷íûõ 
îðãàíîâ. Êëåòêè, â êîòîðûõ íàêàïëèâàåòñÿ íåðàñ-
ùåïëåííûé ãëþêîöåðåáðîçèä áûëè íàçâàíû «êëåò-
êàìè Ãîøå».

Ñëåäóþùåå êðàéíå âàæíîå ñîáûòèå â èñòîðèè 
ÁÃ ïðîèçîøëî â 1978 ãîäó, êîãäà ãðóïïà ó÷åíûõ âî 
ãëàâå ñ äîêòîðîì Stahl îòêðûëà ìåõàíèçì ìàêðîôà-
ãàëüíîãî ãëèêîïðîòåèíîâîãî ðåöåïòîðà, ÷òî ÿâèëîñü 
îñíîâîé äëÿ ðàçðàáîòêè ñîâðåìåííîé ôåðìåíòî-
çàìåñòèòåëüíîé òåðàïèè (ÔÇÒ) áîëåçíè Ãîøå.

Ãåíåòèêà
ÁÃ – àóòîñîìíî-ðåöåññèâíîå ãåíåòè÷åñêîå 

çàáîëåâàíèå, âîçíèêàþùåå â ðåçóëüòàòå ìóòàöèè 
â äâóõ àëëåëÿõ ãåíà ãëþêîöåðåáðîçèäàçû, êîòîðûé 
ëîêàëèçóåòñÿ â ðåãèîíå q21 íà õðîìîñîìå 1. Â 
íàñòîÿùåå âðåìÿ îïèñàíî áîëåå 300 ìóòàöèé, íî 
íàèáîëåå ÷àñòî âñòðå÷àþùèìèñÿ ÿâëÿþòñÿ 7 èç íèõ: 
ñðåäè áîëüíûõ åâðååâ-Àøêåíàçè : N370S, 84GG, 
L444P, IVS2+1, ó ïðî÷èõ áîëüíûõ - L444P, D409H, 
R463C è IVS2+1.

Çàáîëåâàåìîñòü
ÁÃ – ïàíýòíè÷åñêîå çàáîëåâàíèå è ïîðàæàåò 

îäèíàêîâî ÷àñòî ëèö æåíñêîãî è ìóæñêîãî ïîëîâ. 
×àñòîòà çàáîëåâàíèÿ â ïîïóëÿöèè êîëåáëåòñÿ îò 1 
íà 40.000 äî 100.000, íî ñðåäè åâðååâ-Àøêåíàçè 
÷àñòîòà ÁÃ çíà÷èòåëüíî âûøå è ñîñòàâëÿåò 1 íà 
450- 500.

Ïàòîãåíåç
ÁÃ âîçíèêàåò â ðåçóëüòàòå îòñóòñòâèÿ èëè ðåç-

êîãî ñíèæåíèÿ àêòèâíîñòè ëèçîñîìíîãî ôåðìåíòà 
-ãëþêîöåðåáðîçèäàçû. Ýòîò ôåðìåíò, ñîñòîÿùèé 

èç 497 àìèíîêèñëîò, ïðèñóòñòâóåò â ëèçîñîìàõ âñåõ 
òêàíåé, ÷òî îáúÿñíÿåò ìóëüòèîðãàííóþ êàðòèíó ïî-
ðàæåíèÿ ïðè ÁÃ. Ôóíêöèÿ ôåðìåíòà – ðàñùåïëåíèå 
ãëþêîöåðåáðîçèäà (íàçûâàåìîãî òàêæå ãëþêîçèëöå-
ðàìèäîì) íà ãëþêîçó è öåðàìèä. (Ðèñ1)

Ðèñóíîê 1. Ñõåìà ðàñùåïëåíèÿ ãëþêîçèëöå-
ðàìèäà íà ãëþêîçó è öåðàìèä

Ãëþêîöåðåáðîçèä ÿâëÿåòñÿ êîìïîíåíòîì êëå-
òî÷íîé ìåìáðàíû ëåéêîöèòîâ è ýðèòðîöèòîâ è ïðè 
çàâåðøåíèè æèçíåííîãî öèêëà ýòèõ êëåòîê ïðè îò-
ñóòñòâèè -ãëþêîöåðåáðîçèäàçû äàííûé ñóáñòðàò 
íå ïîäâåðãàåòñÿ ôèçèîëîãè÷åñêîìó ïðîöåññó ðàñ-
ùåïëåíèÿ ñ ïîñëåäóþùåé ðåóòèëèçàöèåé ïðîäóêòîâ 
åãî äåãðàäàöèè, à íàêàïëèâàåòñÿ â ìàêðîôàãàõ 
ðàçëè÷íûõ îðãàíîâ, ãëàâíûì îáðàçîì – ðåòèêóëî-
ýíäîòåëèàëüíîé ñèñòåìû. Êîíöåíòðàöèÿ ãëþêîöå-
ðåáðîçèäà â ïëàçìå ìîæåò óâåëè÷èâàòüñÿ â 2-100 
ðàç è áîëåå â ñðàâíåíèè ñ íîðìîé. Ìàêðîôàãè, 
íàãðóæåííûå ãëþêîöåðåáðîçèäîì, èìåþò òèïè÷íóþ 
ìîðôîëîãèþ ñ ïåíèñòîé ãîëóáîâàòîé öèòîïëàçìîé 
è áîëüøèì ñìåùåííûì ê ïåðèôåðèè ÿäðîì, è íà-
çûâàþòñÿ «êëåòêàìè Ãîøå» (ðèñ2).

Ðèñóíîê 2. Êëåòêà Ãîøå â êîñòíîì ìîçãå

Èíôèëüòðàöèÿ ðàçëè÷íûõ òêàíåé êëåòêàìè Ãîøå 
ïðèâîäèò ê àíîìàëüíîìó ôóíêöèîíèðîâàíèþ îðãàíà 
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ñ ïîÿâëåíèåì êëèíè÷åñêèõ ñèìïòîìîâ. Ñêîïëåíèå 
êëåòîê Ãîøå âûçûâàåò íå òîëüêî ìåõàíè÷åñêóþ îð-
ãàíîìåãàëèþ, íî è âûäåëåíèå ïðîâîñïàëèòåëüíûõ 
öèòîêèíîâ, òàêèõ êàê èíòåðëåéêèíû (IL-1, IL-6, IL-10), 
ôàêòîð íåêðîçà îïóõîëè – àëüôà, à òàêæå Ì-ÊÑÔ 
(ìàêðîôàãàëüíûé êîëîíèåñòèìóëèðóþùèé ôàêòîð). 
Òàêèì îáðàçîì, âòîðè÷íîå ïîâðåæäåíèå êëåòîê 
òêàíåé è îðãàíîâ ïîòåíöèàëüíî ìîæåò ïðèâåñòè ê 
íåîáðàòèìûì èçìåíåíèÿì ñ ïîòåðåé íîðìàëüíîé 
ôóíêöèè. Òàê, íàïðèìåð, èçâåñòíî, ÷òî IL-6 ñòèìó-
ëèðóåò ðåçîðáöèþ êîñòíîé òêàíè ñ íàðóøåíèåì 
íîðìàëüíîãî ôîðìèðîâàíèÿ êîñòè, à IL-10 ïîäàâëÿåò 
ñåêðåòîðíóþ àêòèâíîñòü îñòåîáëàñòîâ è ìèíåðà-
ëèçàöèþ, ÷òî ïðèâîäèò ê ðàçâèòèþ îñòåîïåíèè èëè 
îñòåîïîðîçà. Êðîìå òîãî, IL-6 èãðàåò âàæíóþ ðîëü 
â ïîääåðæàíèè ôàçû «îñòðîãî âîñïàëèòåëüíîãî 
îòâåòà», ÷òî ïîâûøàåò ðèñê ïîÿâëåíèÿ àíîìàëèé 
â ïðîäóêöèè èììóíîãëîáóëèíîâ è, ñëåäîâàòåëüíî, 
âîçíèêíîâåíèÿ ðàçëè÷íûõ èíôåêöèîííûõ ïðîöåñ-
ñîâ, à òàêæå ðàçâèòèÿ çëîêà÷åñòâåííûõ ãåìîáëà-
ñòîçîâ ó ïàöèåíòîâ ñ ÁÃ.

Â ïàòîãåíåçå íåéðîíîïàòè÷åñêèõ òèïîâ, âèäè-
ìî, áîëüøóþ ðîëü èãðàåò ïðîèçâîäíîå ãëþêîöåðå-
áðîçèäà – ãëþêîñôèíãîçèí, ïîâûøåííûå êîíöåíòðà-
öèè êîòîðîãî áûëè âûÿâëåíû â êîæå è òêàíè ìîçãà 
ó áîëüíûõ 2 è 3 òèïàìè ÁÃ.

Êëèíè÷åñêàÿ êàðòèíà.
ÁÃ – ÷ðåçâû÷àéíî ãåòåðîãåííîå çàáîëåâàíèå. Äî 

íåäàâíåãî âðåìåíè ðàçëè÷àëè 3 êëèíè÷åñêèõ òèïà 
çàáîëåâàíèÿ â çàâèñèìîñòè îò íàëè÷èÿ è ñòåïåíè 
òÿæåñòè âîâëå÷åíèÿ öåíòðàëüíîé íåðâíîé ñèñòåìû: 
1 - íå-íåéðîíîïàòè÷åñêèé, 2 òèï – èíôàíòèëüíûé 
(îñòðûé) íåéðîíîïàòè÷åñêèé è 3 – þâåíèëüíûé èëè 
âçðîñëûé (õðîíè÷åñêèé) íåéðîíîïàòè÷åñêèé.

Òèï 1 (íå-íåéðîíîïàòè÷åñêèé) – íàèáîëåå ÷àñòî 
âñòðå÷àþùèéñÿ òèï çàáîëåâàíèÿ, õàðàêòåðèçóþ-
ùèéñÿ ÷ðåçâû÷àéíûì ðàçíîîáðàçèåì ñèìïòîìîâ 
è êëèíè÷åñêîãî òå÷åíèÿ. Íàïðèìåð, çàáîëåâàíèå 
ìîæåò áûòü ïðàêòè÷åñêè áåññèìïòîìíûì ó îäíèõ 
áîëüíûõ (ó âçðîñëûõ) è ñòàòü ïðè÷èíîé ãëóáîêîé 
èíâàëèäíîñòè ó äðóãèõ. Îáû÷íî ÁÃ äåáþòèðóåò â 
äåòñêîì âîçðàñòå, îäíàêî ó ðÿäà áîëüíûõ ïåðâûå 
ñèìïòîìû ìîãóò ïîÿâèòüñÿ â 3-4 äåêàäàõ æèçíè. 
×åì ðàíüøå ïðîÿâëÿåòñÿ çàáîëåâàíèå, òåì òÿæåëåå 
áóäåò êëèíè÷åñêàÿ êàðòèíà ïðè îòñóòñòâèè ñïåöèôè-
÷åñêîé òåðàïèè. Ïðè ýòîì ïðîäîëæèòåëüíîñòü æèçíè 
òàêèõ áîëüíûõ ñîñòàâëÿåò îò 6 äî 80 è áîëåå ëåò.

Íàèáîëåå ÷àñòûìè ñèìïòîìàìè ÁÃ ÿâëÿþòñÿ:
- Ñïëåíîìåãàëèÿ (ñèìïòîì ïîñòîÿííûé è íàè-

áîëåå ðàííèé), êàê áåññèìïòîìíàÿ, òàê è âû-
çûâàþùàÿ áîëåâûå îùóùåíèÿ ïðè çíà÷èòåëü-
íîì óâåëè÷åíèè ñåëåçåíêè. Åå ðàçìåðû ìîãóò 
ïðåâûøàòü íîðìàëüíûå â 4-70 ðàç. Îáû÷íî ó 

áîëüíîãî èìååòñÿ è ãåïàòîìåãàëèÿ, âûðàæåí-
íàÿ â ìåíüøåé ñòåïåíè, îäíàêî ðàçìåðû ïå÷åíè 
ìîãóò ïðåâûøàòü íîðìàëüíûå â 1,5 -10 ðàç.

-  Òðîìáîöèòîïåíèÿ è/èëè àíåìèÿ ñ õàðàêòåðíîé 
ëåãêîé êðîâîòî÷èâîñòüþ äåñåí ïðè ÷èñòêå çó-
áîâ;

-  Çàìåäëåííîå çàæèâëåíèå ðàí, óäëèíåíèå 
ñâåðòûâàåìîñòè êðîâè, ïðîäîëæèòåëüíûå ìåí-
ñòðóàöèè;

-  Ïîðàæåíèå êîñòåé, ïðîòåêàþùåå èëè áåññèì-
ïòîìíî èëè ñ íàëè÷èåì ðàçíîé ñòåïåíè èíòåí-
ñèâíîñòè áîëåé è âîçíèêíîâåíèåì àñåïòè÷å-
ñêèõ íåêðîçîâ (ãëàâíûì îáðàçîì, ó âçðîñëûõ 
áîëüíûõ);

-  Çàäåðæêà ðîñòà ó äåòåé èëè çàäåðæêà ïîëîâîãî 
ðàçâèòèÿ ó ïîäðîñòêîâ;

-  Ñëàáîñòü, áûñòðàÿ óòîìëÿåìîñòü, íèçêàÿ òîëå-
ðàíòíîñòü ê ôèçè÷åñêèì íàãðóçêàì;

-  Õàðàêòåðíàÿ ïèãìåíòàöèÿ êîæè â îáëàñòè êî-
ëåííûõ, ëîêòåâûõ ñóñòàâîâ è íà ãîëåíÿõ.
Ïðè òÿæåëîì òå÷åíèè áîëåçíè ìîæåò ðàçâèòüñÿ 

ïîðòàëüíàÿ ãèïåðòåíçèÿ ñ ïðîãðåññèðîâàíèåì â 
öèððîç ïå÷åíè.

Ñòåïåíü òÿæåñòè çàáîëåâàíèÿ êîððåëèðóåò ñ 
ãåíîòèïîì ÁÃ. Íàëè÷èå, ïî êðàéíåé ìåðå, îäíîé 
êîïèè ìóòàöèè N370S ñâÿçàíî ñ òèïîì 1 ÁÃ (íå-
íåéðîíîïàòè÷åñêèì), ïðè êîòîðîì íèêîãäà íå ïî-
ðàæàåòñÿ ÖÍÑ, òîãäà êàê ãîìîçèãîòíîñòü ïî L444P, 
ïðàêòè÷åñêè âñåãäà ñâÿçàíà ñ òèïîì 3 (õðîíè÷åñêèì 
íåéðîíîïàòè÷åñêèì).

Ïðàêòè÷åñêè âñå îðãàíû è ñèñòåìû ìîãóò ïî-
ðàæàòüñÿ ïðè ÁÃ: ñêåëåò, âíóòðåííèå îðãàíû, êðî-
âåòâîðíàÿ ñèñòåìà, ëåãêèå, êîæà, ñåðäöå, ãëàçà, 
æåëóäî÷íî-êèøå÷íûé òðàêò è ìåòàáîëèçì â öåëîì. 
Îäíàêî íàèáîëåå çíà÷èìûìè îñëîæíåíèÿìè, ïðèâî-
äÿùèìè ê òÿæåëîé èíâàëèäèçàöèè, ÿâëÿþòñÿ êîñòíûå 
ïîðàæåíèÿ. Ñïåêòð âîâëå÷åíèÿ êîñòåé ÷ðåçâû÷àéíî 
øèðîê: èíôèëüòðàöèÿ êîñòíîãî ìîçãà, îñòåîïåíèÿ è 
îñòåîïîðîç, íàðóøåíèå â ðåìîäåëèðîâàíèè êîñòíîé 
òêàíè, îñòåîíåêðîç, îñòåîëèçèñ è îñòåîñêëåðîç. 
Êëèíè÷åñêè ýòî ïðîÿâëÿåòñÿ õðîíè÷åñêèìè êîñòíûìè 
áîëÿìè ðàçëè÷íîé èíòåíñèâíîñòè: îò óìåðåííûõ äî 
êîñòíûõ êðèçîâ ñ ñèìïòîìàìè îñòðîãî âîñïàëåíèÿ, 
ïàòîëîãè÷åñêèìè ïåðåëîìàìè (ðèñ 3, 4), çàäåðæêîé 
ðîñòà ó äåòåé. Êîñòíûå êðèçû ïðîÿâëÿþòñÿ ìó÷èòåëü-
íûìè èíòåíñèâíûìè áîëÿìè â êîñòÿõ, ãèïåðåìèåé â 
îáëàñòè ñóñòàâîâ, ëèõîðàäêîé. Êëèíè÷åñêè ñîñòîÿ-
íèå î÷åíü íàïîìèíàåò êàðòèíó îñòðîãî îñòåîìèåëè-
òà. Îäíàêî ïðè îñòåîñöèíòèãðàôèè ïîäîáíûå î÷àãè 
âûãëÿäÿò «õîëîäíûìè», íå íàêàïëèâàþùèìè èçîòîï, 
â îòëè÷èå îò èñòèííîãî áàêòåðèàëüíîãî âîñïàëåíèÿ 
êîñòíîé òêàíè. Â êðîâè íà âûñîòå êðèçà îòìå÷àþòñÿ 
óâåëè÷åííàÿ ÑÎÝ è ëåéêîöèòîç. Ïðîäîëæèòåëüíîñòü 

Òàáëèöà 1. Êîñòíûå ïîðàæåíèÿ ïðè áîëåçíè Ãîøå
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êîñòíûõ êðèçîâ ìîæåò ñîñòàâëÿòü îò 12 ÷àñîâ äî 
íåñêîëüêèõ ñóòîê. Âîçíèêíîâåíèå êðèçîâ ñâÿçàíî ñ 
èíôàðêòàìè â äëèííûõ òðóá÷àòûõ êîñòÿõ. Â òÿæåëûõ 
ñëó÷àÿõ âîçíèêàþò ïàòîëîãè÷åñêèå ïåðåëîìû, à â 
ñëó÷àÿõ ðàçðóøåíèÿ òåë ïîçâîíêîâ - êîìïðåññèîííûå 
ïåðåëîìû ñ îáðàçîâàíèåì ãðóáûõ äåôîðìàöèé, òðå-
áóþùèõ îïåðàòèâíîé îðòîïåäè÷åñêîé êîððåêöèè. Ýòè 
èçìåíåíèÿ íîñÿò óæå íåîáðàòèìûé õàðàêòåð, äàæå â 
ñëó÷àå íà÷àëà ÔÇÒ â àäåêâàòíûõ äîçàõ. Ôàêòîðàìè 
ðèñêà ðàçâèòèÿ êîñòíûõ èçìåíåíèé ÿâëÿåòñÿ ìóæñêîé 
ïîë è ñïëåíýêòîìèÿ. Â òàáëèöå 1 ïðåäñòàâëåíû íàè-
áîëåå ÷àñòûå êîñòíûå ïîðàæåíèÿ ó ïàöèåíòîâ ñ ÁÃ.

Íàèáîëåå òÿ-
æåëîå êëèíè÷åñêîå 
òå÷åíèå ÁÃ èìååò ó 
áîëüíûõ ñ 2 òèïîì 
(îñòðûì íåéðîíîïà-
òè÷åñêèì), êîòîðûé 
õ àð àê òåð èç óå òñÿ 
î÷åíü ðàííèì äåáþ-
òîì â âîçðàñòå äî 
1 ãîäà è áûñòðûì 
ïðîãðåññèðîâàíèåì 
çàáîëåâàíèÿ ñ ãåïà-
òîñïëåíîìåãàëèåé, 
êàõåêñèåé, çàäåðæ-
êîé ïñèõî-ìîòîðíîãî 
ðàçâèòèÿ, ïðèçíàêà-
ìè âîâëå÷åíèÿ ÖÍÑ 
(ôîòî 1).

Ïðåâàëèðóþùè-
ìè ÿâëÿþòñÿ áóëü-
áàðíûå ðàññòðîé-
ñ ò â à:  ñ òð àá è ç ì, 
ðåòðîôëåêñèÿ øåè, 
äèñôàãèÿ, ëàðèí-
ãîñïàçì, ïðîãðåñ-
ñèâíûå äûõàòåëü-
íûå ðàññòðîéñòâà 
è ïðî÷èå ïðèçíàêè 
âîâëå÷åíèÿ ñòâî-
ëà ãîëîâíîãî ìîçãà. 
Îáû÷íî òàêèå äåòè 
íå äîæèâàþò äî3-õ 
ëåò.

Òèï 3 (õðîíè-
÷åñêèé íåéðîíîïà-
òè÷åñêèé) ðàçäåëÿ-
åòñÿ íà 3 âàðèàíòà 
â çàâèñèìîñòè îò 
ñòåïåíè ïðîÿâëåíèÿ 
íåâðîëîãè÷åñê èõ 
ñèìïòîìîâ. Â öåëîì 
òèï 3 õàðàêòåðèçó-
åòñÿ ñðàâíèòåëüíî 
òÿæåëûì ïðîãðåäè-

åíòíûì ïîðàæåíèåì ÖÍÑ è äîñòàòî÷íî óìåðåííûìè 
îðãàííûìè ïîÿâëåíèÿìè. Î÷åíü ÷àñòî íåâðîëî-
ãè÷åñêèå ñèìïòîìû ïîÿâëÿþòñÿ ãîðàçäî ïîçæå 
îðãàíîìåãàëèè è ïðî÷èõ ïðîÿâëåíèé ÁÃ, è òàêèå 
ïàöèåíòû ìîãóò äëèòåëüíîå âðåìÿ èìåòü äèàãíîç 1 
òèïà çàáîëåâàíèÿ. Òèï 3â îïèñàí êàê çàáîëåâàíèå ñ 
óìåðåííûìè íåâðîëîãè÷åñêèìè ïðîÿâëåíèÿìè, íî ñ 

áîëåå âûðàæåííûìè îðãàííûìè ïîðàæåíèÿìè. Òèï 
3ñ – êðàéíå ðåäêèé âàðèàíò, õàðàêòåðèçóþùèéñÿ 
íàëè÷èåì êàëüöèôèêàöèè ñåðäå÷íûõ êëàïàíîâ, 
îêóëîìîòîðíîé àòàêñèåé, ïîìóòíåíèåì ðîãîâèöû 
è çàäåðæêîé óìñòâåííîãî ðàçâèòèÿ.

Òèï 3à îáû÷íî íà÷èíàåòñÿ â äåòñêîì èëè ïîä-
ðîñòêîâîì âîçðàñòå. Òèïè÷íûì ðàííèì ñèìïòîìîì 
çàáîëåâàíèÿ ÿâëÿåòñÿ èçîëèðîâàííûé ãîðèçîíòàëü-
íûé ïàðåç âçîðà. Ó áîëüíûõ èìååòñÿ ãåïàòîñïëå-
íîìåãàëèÿ è âîâëå÷åíèå êîñòåé. Ïðîãðåññèâíîå 
ïîðàæåíèå íåðâíîé ñèñòåìû ïðèâîäèò ê ñóäîðîãàì, 
àòàêñèè, ñïàñòè÷åñêèì èçìåíåíèÿì, äåìåíöèè è â 
ðÿäå ñëó÷àåâ ê ñìåðòè óæå ê 20-30 ãîäàì.

Òèï 3â ìàíèôåñòèðóåò îáû÷íî â ðàííåì âîçðàñ-
òå ñ ãåïàòîñïëåíîìåãàëèåé è äðóãèìè ñèìïòîìàìè 
ÁÃ, îäíàêî ïîðàæåíèå íåðâíîé ñèñòåìû áûâàåò íå 
ñòîëü çíà÷èòåëüíûì è ÷àñòî îãðàíè÷èâàåòñÿ ëèøü 
ãëàçíûìè ñèìïòîìàìè.

Â 2001 ãîäó Åâðîïåéñêàÿ Ðàáî÷àÿ ãðóïïà ïî 
íåéðîíîïàòè÷åñêîé ÁÃ ïðåäëîæèëà íîâóþ êëàññè-
ôèêàöèþ ÁÃ, ðåêîìåíäîâàâ èñêëþ÷èòü ïîäòèïû 2 è 
3 òèïîâ ÁÃ è èñïîëüçîâàòü òîëüêî òåðìèíû «îñòðûé» 
è «õðîíè÷åñêèé» òèïû íåéðîíîïàòè÷åñêîé ÁÃ.

Òå÷åíèå ÁÃ íåïðåäñêàçóåìî è ïðîãðåññèÿ çà-
áîëåâàíèÿ ìîæåò ïðîèçîéòè â ëþáîì âîçðàñòå, íî 
÷àùå âñåãî ïðîãðåññèðîâàíèå áîëåçíè âñòðå÷àåòñÿ 
ó äåòåé.

Äèàãíîñòèêà
Â íàñòîÿùåå âðåìÿ äèàãíîñòèêà ÁÃ ñêëàäû-

âàåòñÿ èç ïîñëåäîâàòåëüíûõ ýòàïîâ: êëèíè÷åñêîãî 
îáñëåäîâàíèÿ, áèîõèìè÷åñêîãî àíàëèçà àêòèâíî-
ñòè -ãëþêîöåðåáðîçèäàçû è õèòîòðèàçèäàçû, è 
ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêîãî àíàëèçà.

Êëèíè÷åñêèé (ïðåçóìïòèâíûé) äèàãíîç ÁÃ ìî-
æåò áûòü îñíîâàí íà âûÿâëåíèè ó ïàöèåíòà ñëåäóþ-
ùèõ ñèìòîìîâ â ðàçëè÷íîé êîìáèíàöèè: ãåïàòîñïëå-
íîìåãàëèÿ; ñïëåíîìåãàëèÿ ñ òðîìáîöèòîïåíèåé 
è ïðîÿâëåíèÿìè ãèïåðñïëåíèçìà; ïåðèîäè÷åñêèå 
êîñòíûå áîëè; ïàòîëîãè÷åñêèå èçìåíåíèÿ êîñòåé, 
âûÿâëåííûå ïðè ðåíòãåíîëîãè÷åñêîì îáñëåäîâàíèè; 
çàäåðæêà ðîñòà ó äåòåé, ãåìîððàãè÷åñêèé äèàòåç.

Îêîí÷àòåëüíûé äèàãíîç îñíîâûâàåòñÿ íà 
âûÿâëåíèè äåôèöèòà -ãëþêîöåðåáðîçèäàçû, 
ñïåöèôè÷åñêèõ ìóòàöèé è ïîâûøåíèÿ óðîâíÿ ãëþ-
êîöåðåáðîçèäà.

Ïðîñòåéøèé ìåòîä äèàãíîñòèêè ÁÃ – áèîõèìè-
÷åñêèé àíàëèç àêòèâíîñòè -ãëþêîöåðåáðîçèäàçû., 
Àêòèâíîñòü ôåðìåíòà îïðåäåëÿåòñÿ â ëåéêîöèòàõ 
êðîâè èëè êîæíûõ ôèáðîáëàñòàõ. Â íîðìå óðîâåíü 

Ðèñóíîê 3: Îñòåîïîðîç, 
ëèçèñ êîñòíîé òêàíè, 

ïàòîëîãè÷åñêèé ïåðåëîì

Ðèñóíîê 4. ÌÐÒ áåäðåí-
íûõ êîñòåé. Ëèòè÷åñêèå 
î÷àãè, îáðàçîâàíèå ïî-

ëîñòåé.

Ôîòî1. Áîëåçíü Ãîøå, òèï 2.
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åå àêòèâíîñòè ñîñòàâëÿåò 4,6—19 íÌ/ìã/÷àñ. Ó ïà-
öèåíòîâ ñ ÁÃ óðîâåíü åå àêòèâíîñòè ñíèæåí äî 30% 
è ìåíåå. Êàê ïðàâèëî, ñòåïåíü ñíèæåíèÿ àêòèâíîñòè 
-ãëþêîöåðåáðîçèäàçû êîððåëèðóåò ñ òÿæåñòüþ 

êëèíè÷åñêîãî òå÷åíèÿ.
Ãåíåòè÷åñêèé àíàëèç ïîçâîëÿåò îïðåäåëèòü 

ìóòàöèè ãåíà ãëþêîöåðåáðîçèäàçû, õàðàêòåðíûå 
äëÿ ÁÃ è èìåþùèå ïðîãíîñòè÷åñêîå çíà÷åíèå, à 
òàêæå âûÿâèòü ãåòåðîçèãîòíûõ íîñèòåëåé ïàòîëî-
ãè÷åñêîãî ãåíà.

Îáíàðóæåíèå êëåòîê Ãîøå â êîñòíîì ìîçãå èëè 
áèîïòàòå ïå÷åíè íå ÿâëÿåòñÿ äèàãíîñòè÷åñêè çíà-
÷èìûìè, à ëèøü «ïîääåðæèâàþùèì» êëèíè÷åñêèé 
äèàãíîç ÁÃ, ïîýòîìó â íàñòîÿùåå âðåìÿ èíâàçèâíûå 
ìåòîäû îáñëåäîâàíèÿ ïàöèåíòîâ ñ ïîäîçðåíèåì íà 
ÁÃ íå ÿâëÿþòñÿ îïðàâäàííûìè.

Äëÿ ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè ÁÃ èñïîëüçóåòñÿ 
îïðåäåëåíèå àêòèâíîñòè -ãëþêîöåðåáðîçèäàçû â 
áèîïòàòå õîðèîíà èëè ëåéêîöèòàõ ïëîäà.

Äèôôåðåíöèàëüíûé äèàãíîç
Êàê ïðàâèëî, âñå áîëüíûå ñ âûÿâëåííîé ãåïàòî-

ñïëåíîìåãàëèåé ïîäâåðãàþòñÿ èññëåäîâàíèþ êîñò-
íîãî ìîçãà è ïðè ðÿäå ãåìàòîëîãè÷åñêèõ çàáîëåâà-
íèé â ìèåëîãðàììå ìîãóò âûÿâëÿòüñÿ ïñåâäî-Ãîøå 
êëåòêè. Ê òàêèì çàáîëåâàíèÿì îòíîñÿòñÿ õðîíè÷å-
ñêèé ìèåëîëåéêîç, õîäæêèíñêèå è íåõîäæêèíñêèå 
ëèìôîìû, îñòðûå è õðîíè÷åñêèå ëèìôîëåéêîçû, 
ìíîæåñòâåííàÿ ìèåëîìà, âðîæäåííàÿ äèçýðèòðî-
ïîýòè÷åñêàÿ àíåìèÿ 2 òèïà, òàëàññåìèÿ, âîëîñàòî-
êëåòî÷íûé ëåéêîç, ãèñòèîöèòîç

Èíîãäà áîëüíûå äîëãî îáñëåäóþòñÿ ó ãåìà-
òîëîãîâ â ñâÿçè ñ ãåìîððàãè÷åñêèì ñèíäðîìîì 
ñ ðàçëè÷íûìè äèàãíîçàìè ïàòîëîãèè ãåìîñòàçà. 
Ïàöèåíòû ñ âûðàæåííûìè êîñòíûìè ïðîÿâëåíèÿìè 
î÷åíü ÷àñòî ëå÷àòñÿ ó îðòîïåäîâ-òðàâìàòîëîãîâ ñ 
äèàãíîçàìè õðîíè÷åñêèé îñòåîìèåëèò èëè áîëåçíü 
Êàëüâå-Ïåðòåñà.

ÁÃ íåîáõîäèìî äèôôåðåíöèðîâàòü è äðóãèìè 
áîëåçíÿìè «íàêîïëåíèÿ», íàïðèìåð, ñ áîëåçíüþ 
Íèìàíà-Ïèêà.

Áèîõèìè÷åñêèå ìàðêåðû ÁÃ
Ó ïàöèåíòîâ ñ ÁÃ â êðîâè îáû÷íî ïîâûøåíî 

ñîäåðæàíèå òàðòðàò-ðåçèñòåíòíîé êèñëîé ôîñôà-
òàçû, èñòî÷íèêîì êîòîðîé ñ÷èòàþò êëåòêè Ãîøå, è 
àíãèîòåíçèí-ïðåâðàùàþùåãî ôåðìåíòà. Ó ðÿäà 
áîëüíûõ ðåãèñòðèðóþòñÿ ñíèæåííûå óðîâíè ñîäåð-
æàíèÿ ôàêòîðîâ ñâåðòûâàíèÿ (îñîáåííî ó ïàöèåíòîâ 
ñî ñïëåíîìåãàëèåé), ÷òî â ñî÷åòàíèè ñ òðîìáîöèòî-
ïåíèåé óâåëè÷èâàåò ñêëîííîñòü ê ãåìîððàãè÷åñêèì 
ïðîÿâëåíèÿì. Äîñòàòî÷íî ÷àñòî ó áîëüíûõ ñ ÁÃ 
ðåãèñòðèðóåòñÿ ïîâûøåííîå ñîäåðæàíèå ôåððèòè-
íà, êîòîðûé ñåêðåòèðóåòñÿ êëåòêàìè Ãîøå è/èëè èõ 
ìîíîöèòàðíûìè ïðåäøåñòâåííèêàìè. Îäíàêî ïåðå-
÷èñëåííûå áèîõèìè÷åñêèå ïîêàçàòåëè íå ÿâëÿþòñÿ 
ñóãóáî ñïåöèôè÷íûìè è íå ÿâëÿþòñÿ ìàðêåðàìè ÁÃ. 
Îñíîâíûì ñïåöèôè÷åñêèì ìàðêåðîì ÁÃ ÿâëÿåòñÿ 
ôåðìåíò õèòîòðèàçèäàçà, îïðåäåëÿåìàÿ â ïëàçìå. 
Õèòîòðèàçèäàçà – ôåðìåíò, êîòîðûé ïðîäóöèðó-
åòñÿ êëåòêàìè Ãîøå è ïîýòîìó åå êîíöåíòðàöèÿ 
ïðàêòè÷åñêè ïðÿìî ïðîïîðöèîíàëüíà òÿæåñòè êëè-
íè÷åñêèõ ïðîÿâëåíèé. Ó ïàöèåíòîâ ñ ÁÃ àêòèâíîñòü 
õèòîòðèàçèäàçû ìîæåò áûòü ïîâûøåíà â 50 -100 ðàç 
â ñðàâíåíèè ñ íîðìîé. Ïðè óñïåøíîì ïðîâåäåíèè 

ÔÇÒ àêòèâíîñòü õèòîòðèàçèäàçû ñíèæàåòñÿ, ÷òî 
äåëàåò åå õîðîøèì ìàðêåðîì ìîíèòîðèðîâàíèÿ 
ýôôåêòèâíîñòè ëå÷åíèÿ.

Äîïîëíèòåëüíûå ìåòîäû îáñëåäîâàíèÿ.
Ðåíòãåíîãðàôèÿ êîñòåé ñêåëåòà: ïðè ÁÃ âû-

ÿâëÿþòñÿ èçìåíåíèÿ â äëèííûõ òðóá÷àòûõ êîñòÿõ â 
âèäå èñòîí÷åíèÿ íàäêîñòíèöû, ïîíèæåííîé òðàáå-
êóëÿðíîñòè êîñòíîé òêàíè, ïðèçíàêè îñòåîïîðîçà. 
Õàðàêòåðíû äåôîðìàöèè äèñòàëüíûõ ìåòàôèçîâ 
áåäðåííûõ êîñòåé â âèäå «êîëá Ýðëåíìåéåðà» (ðèñ 
5), êîòîðûå âûãëÿäÿò êàê áóëàâîâèäíûå èëè êîëáî-
âèäíûå âçäóòèÿ êîñòè. Ó äåòåé îòìå÷àþòñÿ ïðî-
äîëüíîå ðàññëîåíèå êîðòèêàëüíîãî ñëîÿ è ëèíåéíûå 
ïåðèîñòàëüíûå íàñëîåíèÿ íà ïîâåðõíîñòè äëèííûõ 
òðóá÷àòûõ êîñòåé. Ïðè ïðîãðåññèâíîì òå÷åíèè ÁÃ 
òÿæåñòü ïîðàæåíèÿ êîñòåé ìîæåò ïðîÿâëÿòüñÿ â âèäå 
àñåïòè÷åñêèõ íåêðîçîâ (ãëàâíûì îáðàçîì ãîëîâîê 
áåäðåííûõ êîñòåé), î÷àãîâ ëèòè÷åñêîé äåñòðóêöèè 
è ïàòîëîãè÷åñêèõ ïåðåëîìîâ. Ðåíòãåíîëîãè÷åñêèé 
ìåòîä ôèêñèðóåò óæå äàëåêî çàøåäøèå ñòàäèè âî-
âëå÷åíèÿ êîñòåé.

Äåíñèòîìåòðèÿ ÿâëÿ-
åòñÿ áîëåå ÷óâñòâèòåëüíûì 
ìåòîäîì âûÿâëåíèÿ ñíèæå-
íèÿ ìèíåðàëüíîé ïëîòíîñòè 
êîñòíîé òêàíè. Â íàñòîÿùåå 
âðåìÿ ñ ïîìîùüþ äåíñèòî-
ìåòðèè ñòàëî âîçìîæíûì 
âûÿâëÿòü è êîëè÷åñòâåííî 
èçìåðÿòü ñòåïåíü ïîðàæå-
íèÿ ñêåëåòà ïðè ÁÃ, à òàêæå 
îñóùåñòâëÿòü êàê ðàííþþ 
äèàãíîñòèêó îñòåîïåíèè, òàê 
è ìîíèòîðèíã ïðè ïðîâåäå-
íèè ÔÇÒ.

Ïðè óëüòðàçâóêîâîì 
èññëåäîâàíèè è ÌÐÒ ïå÷å-
íè è ñåëåçåíêè âûÿâëÿþòñÿ 
î÷àãè ñ ïîâûøåííîé èëè ïî-
íèæåííîé ïëîòíîñòüþ ñèãíà-
ëà, ÷òî ìîæåò áûòü ñâÿçàíî ñ 
íàëè÷èåì èøåìèè, ôèáðîçà 
è èíôèëüòðàöèè îðãàíîâ 
êëåòêàìè Ãîøå.

Íåéðîôèçèîëîãè÷åñêèå ìåòîäû èññëåäî-
âàíèÿ íå âûÿâëÿþò ñïåöèôè÷åñêèõ èçìåíåíèé ó 
áîëüíûõ ñ 2 è 3 òèïàìè ÁÃ, èçìåíåíèÿ íà ÝÝÃ íîñÿò 
íåñïåöèôè÷åñêèé õàðàêòåð.

Ëå÷åíèå
ÁÃ - ïåðâîå â èñòîðèè ìåäèöèíû çàáîëåâàíèå, 

ïðè êîòîðîì íà÷àòà è ýôôåêòèâíî ïðîâîäèòñÿ 
ÔÇÒ.

Äî 90-õ ãîäîâ ïðîøëîãî âåêà ëå÷åíèå ÁÃ íîñè-
ëî ñóãóáî ñèìïòîìàòè÷åñêèé õàðàêòåð. ÔÇÒ áûëà 
íà÷àòà â 1991 ãîäó â ÑØÀ ïðåïàðàòîì Öåðåäàçà 
(ôèðìà Äæåíçàéì, ÑØÀ), êîòîðûé ïîëó÷àëè èç ïëà-
öåíòû. Ñ 1994 ãîäà ëå÷åíèå ïðîâîäèòñÿ ïðåïàðàòîì 
Öåðåçèì òîé æå ôèðìû. Öåðåçèì (Èìèãëþöåðàçà) 
– ïðîäóêò ðåêîìáèíàíòíîé ÄÍÊ-òåõíîëîãèè - àíàëîã 
÷åëîâå÷åñêîé ãëþêîöåðåáðîçèäàçû. Áîëåå 15 ëåò 
èñïîëüçîâàíèÿ ïðåïàðàòà Öåðåçèì âî âñåì ìèðå 
ïîêàçàëî åãî ÷ðåçâû÷àéíóþ ýôôåêòèâíîñòü â âèäå 
áûñòðîãî êóïèðîâàíèÿ ñèìïòîìîâ çàáîëåâàíèÿ ïðè 

Ðèñ.5 «Êîëáà Ýð-
ëåíìåéåðà».
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óñëîâèè íàçíà÷åíèÿ àäåêâàòíûõ äîç äëÿ êîíêðåòíîãî 
ïàöèåíòà.

Ôåðìåíòî-çàìåñòèòåëüíàÿ òåðàïèÿ ÿâëÿåòñÿ 
ïàòîãåíåòè÷åñêèì ëå÷åíèåì è åå öåëè – ïðåäîò-
âðàùåíèå íåîáðàòèìûõ ïàòîëîãè÷åñêèõ èçìåíåíèé, 
îñîáåííî â êîñòíîé ñèñòåìå, íîðìàëèçàöèÿ ôóíêöèé 
ïîðàæåííûõ îðãàíîâ, à ó äåòåé åùå è îïòèìèçàöèÿ 
ïðîöåññîâ ðîñòà è ðàçâèòèÿ.

Íå âñå ïàöèåíòû ñ ÁÃ íóæäàþòñÿ â ÔÇÒ. Åñëè 
çàáîëåâàíèå ìàíèôåñòèðîâàëî âî âçðîñëîì ñî-
ñòîÿíèè, ïðîòåêàåò ìÿãêî, íå íàðóøàÿ êà÷åñòâà 
æèçíè – òàêèå áîëüíûå íóæäàþòñÿ â äèíàìè÷åñêîì 
íàáëþäåíèè, è âîïðîñ îá èõ ëå÷åíèè áóäåò ðåøàòüñÿ 
â çàâèñèìîñòè îò òå÷åíèÿ çàáîëåâàíèÿ è ïîÿâëåíèÿ 
ïîêàçàíèé ê òåðàïèè.

Ñîãëàñíî ðåêîìåíäàöèÿì ASCO 2002 ãîäà ëå-
÷åíèå ïàöèåíòîâ ñ ÁÃ äîëæíî áûòü íà÷àòî:

ó âçðîñëûõ:
-  ïðè íàëè÷èè ïîðàæåíèÿ êîñòåé, çà èñêëþ÷åíèåì 

ëåãêîé îñòåîïåíèè èëè
-  ïðè íàëè÷èè ïî êðàéíåé ìåðå 2-õ ñëåäóþùèõ 

ñèìïòîìîâ:
-  ñíèæåíèå óðîâíÿ ãåìîãëîáèíà äî <115ã/ë ó 

æåíùèí è < 125 ã/ë ó ìóæ÷èí
-  óìåíüøåíèÿ ÷èñëà òðîìáîöèòîâ <120* 109

-  óâåëè÷åíèå îáúåìà ïå÷åíè > 1,25 îò íîðìû
-  óâåëè÷åíèå ðàçìåðîâ ñåëåçåíêè > 5 îò íîðìû,

à òàêæå ïðè óõóäøåíèè êà÷åñòâà æèçíè, ñâÿ-
çàííîå ñ ÁÃ â âèäå íåñïîñîáíîñòè ïðîäóêòèâíî 
ôóíêöèîíèðîâàòü è âåñòè àêòèâíûé îáðàç æèçíè, 
ïðè âîçíèêíîâåíèè íàðóøåíèé ñíà, àïïåòèòà è 
äåïðåññèè.

Ó äåòåé ÔÇÒ äîëæíà áûòü íà÷àòà ñðàçó ïîñëå 
óñòàíîâëåíèÿ òî÷íîãî äèàãíîçà, ïîñêîëüêó äåòè 
ñ ÁÃ èìåþò áîëüøîé ðèñê ðàçâèòèÿ íåîáðàòèìûõ 
îñëîæíåíèé. Äèàãíîç, óñòàíîâëåííûé â 1-2 äåêàäàõ 
æèçíè ñâèäåòåëüñòâóåò î áûñòðîì ïðîãðåññèâíîì 
òå÷åíèè. Ðàííåå íà÷àëî ëå÷åíèÿ ïîëíîöåííûìè äî-
çàìè íåîáõîäèìî äëÿ äåòåé â ïåðèîä ñîçðåâàíèÿ 
ñêåëåòà, ãëàâíûì îáðàçîì, äëÿ òîãî, ÷òîáû äàòü èì 
âîçìîæíîñòü äîñòè÷ü íîðìàëüíîé ñêåëåòíîé ìàññû 
è ñòðóêòóðû ê âçðîñëîìó ñîñòîÿíèþ.

Â íàñòîÿùåå âðåìÿ ÔÇÒ Öåðåçèìîì ÿâëÿåòñÿ 
«çîëîòûì ñòàíäàðòîì» ëå÷åíèÿ äëÿ ïàöèåíòîâ ñ 1 è 3 
òèïàìè ÁÃ. Áîëåå ÷åì 15-ëåòíèé îïûò èñïîëüçîâàíèÿ 
ïðåïàðàòà âî âñåì ìèðå ïîêàçàë åãî ýôôåêòèâ-
íîñòü è áåçîïàñíîñòü ñ ìèíèìàëüíûì êîëè÷åñòâîì 
ïîáî÷íûõ ðåàêöèé.

Öåðåçèì, ÿâëÿþùèéñÿ àíàëîãîì ÷åëîâå÷åñêîé 
ãëþêîöåðåáðîçèäàçû, – ýòî ìîíîìåòðè÷åñêèé ãëè-
êîïðîòåèí, ñîäåðæàùèé 497 àìèíîêèñëîò. Îí èìååò 
äîñòàòî÷íî áîëüøîé ìîëåêóëÿðíûé âåñ â 60,430 
D è ïîýòîìó íå ìîæåò ïðîíèêàòü ÷åðåç ãåìàòî-
ýíöåôàëè÷åñêèé áàðüåð, ÷òî ÿâëÿåòñÿ ïðåïÿòñòâèåì 
ýôôåêòèâíîãî èñïîëüçîâàíèÿ åãî ó áîëüíûõ ñ 2 
òèïîì çàáîëåâàíèÿ.

Äîçà ïðåïàðàòà èíäèâèäóàëüíà ó êàæäîãî 
áîëüíîãî. Ñòàíäàðòíîé ñõåìîé ëå÷åíèÿ ÿâëÿåòñÿ 
äîçà 30åä/êã âåñà òåëà, ââîäèìàÿ â âèäå íåïðîäîë-
æèòåëüíîé èíôóçèè 2 ðàçà â ìåñÿö. Ïðè ïîðàæåíèè 
êîñòåé è ó ïàöèåíòîâ ñ âûñîêèì ðèñêîì èõ ðàçâèòèÿ 
(îñîáåííî ó äåòåé) äîçà Öåðåçèìà äîëæíà ñîñòàâ-
ëÿòü íå ìåíåå 60 åä/êã.

Îòìå÷åíî, ÷òî ïðè ïîâåäåíèè ÔÇÒ íàèáîëåå 
áûñòðî, â òå÷åíèå íåñêîëüêèõ ìåñÿöåâ, êóïèðóþò-
ñÿ îðãàíîìåãàëèÿ è ãåìàòîëîãè÷åñêèå ñèìïòîìû, 
óëó÷øàåòñÿ êà÷åñòâî æèçíè. Âîññòàíîâëåíèå ïî-
ðàæåííîé êîñòíîé òêàíè (åñëè èçìåíåíèÿ íå íîñÿò 
óæå íåîáðàòèìûé õàðàêòåð) ïðîèñõîäèò íå ðàíåå, 
÷åì ÷åðåç 2 ãîäà ëå÷åíèÿ.

Ìîíèòîðèíã òåðàïèè äîëæåí âêëþ÷àòü:
-  ôèçèêàëüíîå îáñëåäîâàíèå – êàæäûå 6 ìåñ;
-  êëèíè÷åñêèé è áèîõèìè÷åñêèé àíàëèçû êðîâè 

(âêëþ÷àÿ àêòèâíîñòü õèòîòðèàçèäàçû) - êàæäûå 
3 ìåñ;

-  óëüòðàçâóêîâîå èññëåäîâàíèå áðþøíîé ïîëî-
ñòè – êàæäûå 6 ìåñ;

-  àíàëèç ñîñòîÿíèÿ ñêåëåòà (ÌÐÒ, äåíñèòîìå-
òðèÿ) – åæåãîäíî.
Ñïåöèàëüíûå ìåòîäû èññëåäîâàíèÿ:

-  íåâðîëîãè÷åñêèé îñìîòð è èññëåäîâàíèå äâè-
æåíèÿ ãëàçíûõ ÿáëîê – êàæäûå 3 – 6 ìåñ;

-  ðîâåðêà îñòðîòû ñëóõà è ýëåêòðîôèçèîëî-
ãè÷åñêèå ìåòîäû èññëåäîâàíèÿ ïîòåíöèàëîâ 
ãîëîâíîãî ìîçãà - åæåãîäíî.
Êëèíè÷åñêèå ñëó÷àè:
Ñëó÷àé 1 ïðåäñòàâëÿåò òèïè÷íîå ïðîãðåññèâ-

íîå ðàçâèòèå ÁÃ ó ïàöèåíòà ìóæñêîãî ïîëà ïîñëå 
ñïëåíýêòîìèè, ïðîèçâåäåííîé â äåòñòâå.

Ïåðâûå ïðèçíàêè çàáîëåâàíèÿ – óìåðåííàÿ 
ãåïàòîñïëåíîìåãàëèÿ - ïîÿâèëèñü â âîçðàñòå 1,5 
ëåò. Êëèíè÷åñêèé äèàãíîç ÁÃ áûë óñòàíîâëåí â 
âîçðàñòå 3,5 ëåò, êîãäà â ïóíêòàòå êîñòíîãî ìîçãà 
áûëè îáíàðóæåíû êëåòêè Ãîøå. Òîãäà æå áûëà ïðî-
èçâåäåíà ñïëåíýêòîìèÿ. Â ïîäðîñòêîâîì âîçðàñòå 
ïîÿâèëèñü õðîíè÷åñêèå áîëè â îáåèõ íîãàõ. Â 28 
ëåò äèàãíîñòèðîâàí àñåïòè÷åñêèé íåêðîç ãîëîâêè 
ïðàâîãî áåäðà. ×åðåç 10 ëåò ïîñëå ìíîãî÷èñëåííûõ 
âîñïàëèòåëüíûõ ïðîöåññîâ – ýíäîïðîòåçèðîâàíèå 
ëåâîãî êîëåííîãî ñóñòàâà; ïîÿâëåíèå áîëåé â ïî-
çâîíî÷íèêå. Ó áîëüíîãî ïðàêòè÷åñêè ïîñòîÿííî 
âîçíèêàëè âîñïàëèòåëüíûå ïðîöåññû ñ íàãíîåíè-
åì, â 41 ãîä ïðîèçâåäåíî ðåýíäîïðîòåçèðîâàíèå 
ëåâîãî êîëåííîãî ñóñòàâà; íà÷àëè áåñïîêîèòü 
êîñòíûå êðèçû, êîòîðûå âíà÷àëå êóïèðîâàëèñü 
ñòàíäàðòíûìè àíàëüãåòèêàìè (ÍÏÂÑ). Â 44 ãîäà 
ïðîèçâåäåíà âåðòåáðîýêòîìèÿ Th

11-12 
â ñâÿçè ñ 

ðàçðóøåíèåì ïîñëåäíèõ.
.
 Ïîñëå âîçíèêíîâåíèÿ 

ýïèäóðàëüíîãî àáñöåññà ó áîëüíîãî ðàçâèëñÿ íèæ-
íèé ïàðàïàðåç ñ äèñôóíêöèåé òàçîâûõ îðãàíîâ. Â 
òîì æå ãîäó ïðîèçâåäåíà àìïóòàöèÿ ëåâîé íîãè â 
ñâÿçè ñ õðîíè÷åñêèì âîñïàëèòåëüíûì ïðîöåññîì 
è íåñîñòîÿòåëüíîñòüþ ýíäîïðîòåçà. Â âîçðàñòå 47 
ëåò (â 2004 ãîäó) óñòàíîâëåí îêîí÷àòåëüíûé äèàãíîç 
ÁÃ ïî áèîõèìè÷åñêîìó èññëåäîâàíèþ àêòèâíîñòè 
-ãëþêîöåðåáðîçèäàçû, êîòîðàÿ ñîñòàâèëà ìåíåå 5 

%. Â âîçðàñòå 49 ëåò êîñòíûå êðèçû ñòàëè âîçíèêàòü 
1 – 3 ðàçà â íåäåëþ, äëÿùèåñÿ ïî íåñêîëüêó äíåé è 
òðåáóþùèå äëÿ êóïèðîâàíèÿ ïðèìåíåíèÿ íàðêîòè-
÷åñêèõ àíàëüãåòèêîâ. Ñ ÿíâàðÿ 2006 ãîäà (â âîçðàñòå 
49 ëåò) áîëüíîé íà÷àë ïîëó÷àòü ÔÇÒ â äîçå 60åä/êã, 
îäíàêî êîñòíûå êðèçû ïîêà ñîõðàíÿþòñÿ.

Áîëüíîé ÿâëÿåòñÿ èíâàëèäîì, èìååò äâà âûñ-
øèõ îáðàçîâàíèÿ, ðàáîòàåò äîìà ïî ñïåöèàëüíî-
ñòè ïðîãðàììèñò. Æåíàò, èìååò 2 çäîðîâûõ äåòåé. 
(Ôîòî 2)
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Ôîòî 2. Áîëüíîé Ê.

Ñëó÷àé 2 ïðåäñòàâëÿåò ïåðâûé â Ðîññèè îïûò 
ïðèìåíåíèÿ ÔÇÒ ó ðåáåíêà.

Êëèíè÷åñêèé äèàãíîç ÁÃ áûë óñòàíîâëåí â 
âîçðàñòå 3 ëåò 8 ìåñ, êîãäà äåâî÷êà áûëà âïåðâûå 
ãîñïèòàëèçèðîâàíà ïî ïîâîäó ãåïàòîñïëåíîìå-
ãàëèè. Ïðè îáñëåäîâàíèè âûÿâëåíû óìåðåííàÿ 
àíåìèÿ, òðîìáîöèòîïåíèÿ, íåáîëüøèå ðåíòãå-
íîëîãè÷åñêèå èçìåíåíèÿ äëèííûõ òðóá÷àòûõ 
êîñòåé îáåèõ ãîëåíåé. ×åðåç ãîä óñòàíîâëåí 
îêîí÷àòåëüíûé äèàãíîç ÁÃ (ýíçèìîäèàãíîñòèêà è 
ãåíåòè÷åñêîå èññëåäîâàíèå, âûÿâèâøåå ìóòàöèþ 
N 370S/?). Áîëåçíü ìåäëåííî ïðîãðåññèðîâàëà. 
Â âîçðàñòå 10 ëåò íà÷àòà ÔÇÒ. Íà ìîìåíò íà÷àëà 
ëå÷åíèÿ ó äåâî÷êè èìåëèñü æàëîáû íà ñëàáîñòü, 
áûñòðóþ óòîìëÿåìîñòü. Ïðè îáñëåäîâàíèè âûÿâ-
ëåíî íàëè÷èå ãèïåðïèãìåíòàöèè êîæè íà ãîëåíÿõ, 
óâåëè÷åíèå ñåëåçåíêè +13 ñì, ïå÷åíè +5ñì, óðî-
âåíü ãåìîãëîáèíà ñîñòàâëÿë 118ã/ë, êîëè÷åñòâî 
òðîìáîöèòîâ - 99õ 1012 (ôîòî 3,4).

Ôîòî 3,4. Áîëüíàÿ A. äî ëå÷åíèÿ (10 ëåò)

Ïðè ðåíòãåíîãðàôèè áûëè îáíàðóæåíû îñòåî-
ëèòè÷åñêèå î÷àãè â äèàôèçàõ îáåèõ áåäðåííûõ 
êîñòåé. Ñòàðòîâàÿ äîçà öåðåäàçû ñîñòàâèëà 27åä/
êã. Â ïîñëåäóþùåì äåâî÷êà ïðîäîëæàëà ëå÷åíèå 
ïðåïàðàòîì öåðåçèì â äîçàõ, íå ïðåâûøàþùèõ 30 
åä/êã (èç-çà äåôèöèòà ïðåïàðàòà). Ïîä âëèÿíèåì 
ÔÇÒ, êîòîðóþ äåâî÷êà ïåðåíîñèëà áåç êàêèõ – ëèáî 
æàëîá, èñ÷åçëè âñå ñèìïòîìû çàáîëåâàíèÿ, çà èñ-
êëþ÷åíèåì ðåíòãåíîëîãè÷åñêèõ èçìåíåíèé â êîñòÿõ. 
Â íàñòîÿùåå âðåìÿ äåâóøêå 20 ëåò, îíà ó÷èòñÿ â 
Óíèâåðñèòåòå, âåäåò àêòèâíûé îáðàç æèçíè, çà-
íèìàåòñÿ ñïîðòîì (áîëüøîé òåííèñ), õîäèò â ãîðû. 
(Ôîòî 5).

Ôîòî 5. Áîëüíàÿ À, 18 ëåò, ïîëó÷àþùàÿ ÔÇÒ 
â òå÷åíèå 8 ëåò.

Äàííûå ïðèìåðû ñâèäåòåëüñòâóåò î òîì, ÷òî 
íà÷àëî ïàòîãåíåòè÷åñêîé ÔÇÒ ó äåòåé íà ðàííèõ 
ñòàäèÿõ ðàçâèòèÿ çàáîëåâàíèÿ ïðåäîòâðàùàåò 
ðàçâèòèå íåîáðàòèìûõ èçìåíåíèé â îðãàíèçìå è 
îáåñïå÷èâàåò íîðìàëüíîå êà÷åñòâî æèçíè, à ëå-
÷åíèå, äàæå â àäåêâàòíûõ äîçàõ, íà÷àòîå ïðè óæå 
ñóùåñòâóþùèõ íåîáðàòèìûõ îñëîæíåíèÿõ ìîæåò íå 
áûòü ýôôåêòèâíûì.


