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УДК: 616.411-006.32-053-07

1СИНЧУК Н.И., 1ДУДНИК В.М., 1ФУРМАН В.Г., 2ХОЛОД Л.П.

БОЛЕЗНЬ ГОШЕ II ТИПА : ОПИСАНИЕ КЛИНИЧЕСКОГО СЛУЧАЯ
1Винницкий национальный медицинский университет им.Н.И.Пирогова
2Винницкое областное патолого-анатомическое бюро

Болезнь Гоше относится к лизосомальным болезням накопления. Среди этой группы заболеваний она 
является наиболее распространенной. Выделяют три типа болезни: I – ненейронопатический; II – 
острый нейронопатический; III – подострый нейронопатический. Самое неблагоприятное течение 
заболевания отмечается при болезни Гоше II типа - к системным симптомам присоединяются невро-
логические изменения, которые быстро прогрессируют и приводят к летальному исходу. В литерату-
ре этот тип заболевания освещен в единичных случаях. Повышение осведомленности практикующих 
врачей позволит улучшить диагностику указанного типа заболевания, провести медико-генетиче-
ское консультирование семьи.

Ключевые слова: лизосомальные болезни накопления, болезнь Гоше II типа, дети 

(Для цитирования: Синчук Н.И., Дудник В.М., Фурман В.Г., Холод Л.П. Болезнь Гоше II типа: Описание 
клинического случая. Педиатрия и детская хирургия. 2019;4(98):47-50.)

1SINCHUK N.I., 1DUDNIK V.M., 1FURMAN V.G., 2KHLOD L.P 

GAUCHER DISEASE TYPE II: A RARE CLINICAL CASE
1Винницкий национальный медицинский университет им.Н.И.Пирогова
2Винницкое областное патолого-анатомическое бюро

Gaucher disease is a rare genetic lipid storage disorder. Among this group of diseases it occurs most often. 
Gaucher disease has traditionally been divided into the following 3 clinical subtypes: type 1 - nonneuronopathic 
form, type 2 - acute neuronopathic form, type 3 - chronic neuronopathic form. The most severe type of this 
disease is type 2: in addition to the systemic signs it affects the central nervous system and leads to a lethal 
outcome. In scientific sources this type of disease is rarely described. Increasing awareness of practitioners 
about this disease will improve the diagnostics of this type of disease and will help to provide genetic counseling.

Key words: lipid storage diseases, Gaucher disease type 2, children.

(For citation: Sinchuk N.I., Dudnik V.M., Furman V.G., Khlod L.P. Gaucher disease тype II: A rare clinical case. 
Pediatriya i detskaya khirurgiya - Pediatrics and children’s surgery. 2019;4(98):47-50.)

ВВЕДЕНИЕ

Болезнь Гоше относится к лизосомальным болез-
ням накопления и впервые была описана Phillipe 

Charles Ernest Gaucher в 1882 году. Brill (1905) первым 
ввел термин болезнь Гоше и определил аутосомно-ре-
цессивный тип наследования. Болезнь Гоше связана с 
дефицитом фермента глюкоцереброзидазы, функция 
которого заключается в деградации глюкосфинголипи-
дов (или глюкоцероброзидов, глюкозилцерамидов) до 
глюкозы и церамидов. Дефицит фермента приводит к 
накоплению глюкоцереброзида в определенных клет-
ках, особенно в макрофагах. Макрофаги становятся 
опухшими и нефункциональными, образуют отложе-
ния в различных важных органах и тканях и, как след-
ствие, появляются клинические симптомы тяжелого 
прогрессирующего заболевания с поражением многих 
органов и систем. В лизосомах макрофагов неутилизи-

рованные липиды приводят к образованию характер-
ных клеток - клеток Гоше. «Виновный» ген, кодирую-
щий глюкоцереброзидазу, картирован в хромосомной 
области 1q21. Описано более 300 различных мутаций 
болезни, которые частично или полностью блокиру-
ют каталитическую активность фермента. В результате 
такого многообразия мутаций наблюдается  широкий 
полиморфизм клинических симптомов болезни Гоше. 
Частота заболевания колеблется от 1:40000 до 1: 70000. 
Среди евреев Ашкенази – 1:450-1:1000. 

Согласно современной классификации выделяют 
три формы заболевания: 
• тип І (ненейронопатический , каталог маркеров фе-

нотипов человека (МІМ) 230 800);
• тип ІІ (острый нейронопатический, МІМ 230 900); 
• тип ІІІ (подострый нейронопатический МІМ 23 100) 
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В настоящее время для пациентов с I и, частично, 
III типами заболевания существует эффективная фер-
ментзаместительная терапия, позволяющая вести 
обычный для их возраста образ жизни. В то время как 
нейронопатический, II тип, болезни Гоше на сегодня 
не лечится.

Первые признаки болезни Гоше, которые моти-
вируют обращение к педиатру или семейному врачу 
- увеличение живота в объеме, бледность ребенка, 

появление геморрагической сыпи, снижение активно-
сти, вялость, сонливость. При осмотре врач наблюдает 
спленомегалию, экхимозы, в анализе крови обнару-
живается анемия. В дальнейшем при обследовании 
выявляется тромбоцитопения. При появлении такого 
пациента у врача в плане дифференциальной диагно-
стики обязательно должно быть обследование на бо-
лезнь Гоше.

ОПИСАНИЕ КЛИНИЧЕСКОГО СЛУЧАЯ

В возрасте 6 месяцев ребенок был направлен на 
консультацию к гематологу в связи с выявлен-

ной по месту жительства спленомегалии и анемии 2 
степени (Нв-76г/л; эритроциты-3,78*1012/л; промие-
лоциты-1%; миелоциты-2%; метамиелоциты-1%). 

Из анамнеза жизни известно, что у мамы первая 
беременность закончилась самопроизвольным абор-
том на ранних сроках, вторая – рождением здорового 
ребенка. Данная девочка родилась от третьей бере-
менности, протекавшей без особенностей. Масса тела 
при рождении 2900гр, длина тела – 48см. Находилась 
на искусственном вскармливании адаптированной 
молочной смесью. До 6 месяцев не было проблем с 
физическим и нервно-психическим развитием ребен-
ка. Прикорм введен своевременно. Травм, оператив-
ных вмешательств не было. Наследственный анамнез 
не отягощен.

Мать отмечает у девочки увеличение живота в объ-
еме с 2 месячного возраста, в связи с чем обращалась 
к хирургу. Состояние было оценено как функциональ-
ное расстройство пищеварения. В дальнейшем присо-
единились бледность кожного покрова и единичные 
экхимозы, живот продолжал увеличиваться в объеме.

При госпитализации в онкогематологическое отде-
ление были обнаружены гепатолиенальный, анеми-
ческий и геморрагический синдромы (рисунок 1).

Общее состояние ребенка было тяжелым. Ребенок 
был в сознании, активность снижена, аппетит сохра-
нен, но ребенок не съедал положенный объем пищи 
на одно кормление. Кожа бледно-розовая, сухая, с 
явлениями дерматита в области половых органов и 
промежности. Обнаружены единичные экхимозы на 
нижних конечностях. Тургор кожи и эластичность сни-
жены. Толщина подкожно-жирового слоя на уровне 
пупка 0,5 см. Тонус мышц нижних конечностей сни-
жен. Самостоятельно сидит. Костная система развита 
согласно возрасту. Зубы 0/2. Периферические лимфа-
тические узлы не увеличены. Дыхание над легкими 
везикулярное, хрипов нет, ЧД 32 за минуту. Тоны серд-
ца ясные, ритм правильный, короткий систолический 
шум на верхушке, ЧСС 132 за минуту.

Живот увеличен в объеме за счет паренхиматозных 
органов: селезенка пальпируется на 4 см ниже пупка, 
печень выступает из-под края реберной дуги на 4см. 
Перистальтика обычная. Стул 1 раз в сутки, оформлен-
ный, без патологических примесей. Мочеиспускание 
свободное, моча светлая.

Были проведены лабораторно-инструментальные 
исследования. В общем анализе крови показатели ге-
моглобина колебались в пределах 48–80 г/л. Тромбо-
циты - от 15 до36*109/л, при показателях эритроцитов 
от 1.3 до 2.6*1012/л.

Рисунок 1 – Фотография пациента с болезнью Гоше. 
Выраженное увеличение объема живота за счет гепа-
тоспленомегалии. 

Рисунок 2 - Перипортальный фиброз, клетки Гоше, 
дистрофия гепатоцитов 
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В общем анализе мочи периодически отмечалась 
микрогематурия.

УЗИ органов брюшной полости: При поступлении 
правая доля печени +4см, селезенка увеличена до 
168*72мм; в динамике - переднее-задний размер 
правой доли печени 81мм, переднее-задний размер 
левой доли 93мм, селезенка увеличена до 177*92 мм.

УЗИ головного мозга: без особенностей.
УЗИ сердца: сердце поджато кверху; гиперкинети-

ческий циркуляторный синдром; септальные дефекты 
не визуализируются; фракция выброса - 68%.

Миелограмма: Клеточность костно-мозгового пун-
ктата снижена, кроветворение по нормобластическо-
му типу; отмечается раздражение красного ростка 
кроветворения за счет полихроматофильных нормо-
цитов; при подсчете при малом увеличении в мазке ≈4 
мегакариоцита; встречается значительное количество 
клеток цитолиза; недифференцированные бласты - 
4.8%.

Были исключены гепатиты В, С (методом ПЦР). Так-
же исключены вирусные инфекции (CMV, EBV VCA , 
EBNA, HSV-1, HSV-2).

Ребенок проконсультирован генетиком, поставлен 
диагноз болезнь Гоше. Для подтверждения диагноза 
сухое пятно крови (DBS) ребенка оправлено в меди-
ко-генетическую лабораторию. Получен результат 
- уровень активности лизосомального фермента глю-
коцереброзидазы - «0». Определить фермент из цель-
ной крови не представлялось возможным, т.к. ребе-
нок получал гемотрансфузии в среднем 1 раз в 2-3 дня 
(ребенок был гемотрансфузионно зависим: гемогло-
бин ниже 60г/л, тромбоциты ниже 10 *109/л).

Проведена ДНК диагностика: обнаружены 2 гете-
розиготные мутации, характерные для болезни Гоше 
2-го типа - C [475C >T][255_257delGCG].

Сиптоматическое лечение было неэффективным, 
состояние ребенка ухудшалось и спустя 3 месяца ре-
бенок умер.

При аутопсии были обнаружены увеличение, по 
сравнению с возрастной нормой, веса селезенки в 30 
раз и печени в 3,6 раза. При гистологическом обсле-
довании тканей печени, селезенки и надпочечников 
были выявлены клетки Гоше (рисунки 2-4). 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Представлено описание клинического случая 
болезни Гоше II типа у девочки 9 месяцев. Об-

следование пробанда выявило снижение активности 
лизосомального фермента глюкоцереброзидазы в 
сухой капле крови. Проведенное генетическое об-
следование (ДНК-диагностика) выявило мутацию, 
характерную для этого заболевания, что позволило 
подтвердить врожденное заболевание, относящееся 
к группе редких «орфанных» заболеваний - сфингоми-
елинозам.

Алгоритм диагностики при подозрении на болезнь 
Гоше должен включать следующие этапы:

при наличии клинической картины заболевания 
определить активность фермента глюкоцеребрози-
дазы в сухой капле крови (DBS), затем в лимфоцитах 
цельной крови, при его снижении – ДНК диагностика.

Подтвержденный диагноз болезни Гоше 2-го типа у 
ребенка позволит провести проспективное консульти-
рование семьи при планировании будущей беремен-
ности.

Таблица - Биохимические показатели крови пациента с болезнью Гоше II типа
Билирубин
общ/пр/непр

Мочевина 
ммоль/л

Креа-
тинин 
мкмоль/л 

АлТ
ммоль/л

АсТ
ммоль/л

К
ммоль/л

Na
ммоль/л

Cl
ммоль/л

Общ.
белок 
г/л

Инициальные 14,1/ 0/14,1 5,0 45 69,7 187,8 3,6 137 107 61
В динамике 44,4/0/44,4 10,1 31 22 52 5,0 131 100 37

Рисунок 3 - Клетки Гоше в селезенке. Рисунок 4 - Клетки Гоше в надпочечнике.
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