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Резюме

В статье представлен редкий клинический случай болезни Гоше, наследственной болезни, которая относится к лизо-
сомальным болезням накопления. Пациент 36 лет поступил в клинику с жалобами на боли в левой половине живота, 
боли в грудной клетке, кашель с жёлтой мокротой, затруднённое дыхание из-за боли, общую слабость. В процессе 
сбора анамнеза и обследования были выявлены психическая недоразвитость, гепатоспленомегалия, анемия, тромбо-
цитопения, угроза разрыва селезенки. Пациент был переведен в хирургическое отделение, проведена спленэктомия. 
Гистологическое исследование селезенки и генетическое исследование подтвердили диагноз болезни Гоше.
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Summary

The article presents a rare clinical case of Gaucher’s disease, a hereditary disease that belongs to lysosomal accumulation 
diseases. A 36-year-old patient was admitted to the clinic with complaints of pain in the left half of the abdomen, pain in 
the chest, cough with yellow sputum, diffi  culty breathing due to pain, general weakness. The mental underdevelopment, 
hepatosplenomegaly, anemia, thrombocytopenia, and the threat of rupture of the spleen were revealed in the process of 
collecting anamnesis and examination. The patient was transferred to the surgical department, and a splenectomy was 
performed. Histological examination of the spleen and genetic examination confi rmed the diagnosis of Gaucher’s disease.

Keywords: Gaucher’s disease, lysosomal storage diseases, genetic disorder, clinic, diagnostics, treatment
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Введение

Болезнь Гоше (глюкозилцерамидный липидоз 
МКБ10 Е75.2, Е75.230 – наследственное заболева-
ние) – это одно из лизосомальных болезней на-
копления. Оно развивается в результате недоста-
точности фермента гюкоцереброзидазы, которая 
приводит к ее накоплению во многих тканях, вклю-
чая селезенку, печень, мозг и другие органы [1–5]. 
Заболевание названо в честь французского врача 
Филиппа Гоше, который первым описал его в 1882 г.

Болезнь Гоше наследуется по аутосомно- 
рецессивному механизму. В основе заболевания 
лежат мутации гена глюкоцереброзидазы, лока-
лизующегося в регионе q21 на 1-й хромосоме [3, 
4]. Присутствие двух мутантных аллелей гена со-
провождается снижением (<30%) каталитической 
активности глюкоцереброзидазы, что приводит 
к накоплению в лизосомах макрофагов неутили-
зированных липидов и образованию характерных 

клеток накопления (клеток Гоше) – перегруженных 
липидами макрофагов. Следствием данного мета-
болического дефекта являются: 1. Хроническая ак-
тивация макрофагальной системы. 2. Аутокринная 
стимуляция моноцитопоэза и увеличение абсо-
лютного количества макрофагов в местах «физи-
ологического дома»: селезенка, печень, костный 
мозг, следствием чего являются спленомегалия, 
гепатомегалия, инфильтрация костного мозга. 
3.Нарушение регуляторных функций макрофагов, 
что, предположительно, лежит в основе цитопени-
ческого синдрома и поражения костно- суставной 
системы [4, 6].

Болезнь Гоше встречается с частотой от 1:40 000 
до 1:60 000 у представителей всех этнических групп; 
в популяции евреев- ашкенази частота заболевания 
достигает 1:450 [4].

Классификация
В соответствии с наличием и особенностями клини-
ческого течения и вовлечения центральной нервной 
системы (ЦНС) выделяют три типа болезни Гоше.

Ненейропатический (тип I). Является наибо-
лее частой формой заболевания, при которой цен-
тральная нервная система не поражается (поэ-
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тому этот тип называется ненейропатическим). 
Симптоматика крайне разнообразная – от бессим-
птомных форм до тяжелого поражения органов 
и костей. В промежутке между этими полярными 
клиническими группами находятся больные с уме-
ренным увеличением селезенки и почти нормаль-
ным составом крови, с наличием или без пораже-
ния костей. Несмотря на то, что заболевание этого 
типа иногда называется болезнью Гоше взрослых, 
ею могут страдать люди любого возраста. Чем рань-
ше проявляются клинические проявления, тем 
тяжелее протекает болезнь [4, 7].

Острый нейронопатический (тип II). Очень ред-
кое, быстро прогрессирующее заболевание, от-
личается тяжелым поражением головного мозга, 
а также практически всех органов и систем (ра-
нее называемое болезнью Гоше новорожденных). 
Заболевание 2-го типа характеризуется тяжелыми 
неврологическими нарушениями в первый год 
жизни ребенка, имеют место epi- приступы, косо-
глазие, гипертонус мышц, отставание в психиче-

ском и физическом развитии. Нередко эта форма БГ 
сочетается с врожденным ихтиозом. Заболевание 
развивается менее чем 1: 100 000 новорожденных. 
Прогрессирующая психомоторная дегенерация 
заканчивается смертью, как правило, связанной 
с дыхательной недостаточностью.

Хронический нейронопатический (III тип). Ранее 
называемое болезнью Гоше ювенильного типа, ха-
рактеризуется медленно прогрессирующим пора-
жением головного мозга, а также тяжелыми сим-
птомами со стороны других органов. Болезнь этого 
типа также встречается очень редко. Признаки 
и симптомы болезни Гоше 3-го типа развиваются 
в раннем детстве и соответствуют таковым для 1-го 
типа заболевания, за исключением признаков пора-
жения центральной нервной системы. Постановка 
точного диагноза возможна только при прогресси-
ровании симптомов нейропатии, подтвержденных 
клиническими исследованиями. Пациенты с болез-
нью Гоше 3-го типа, достигшие совершеннолетия, 
могут прожить более 30 лет.

Клинические признаки

Спленомегалия – селезенка может быть увеличена 
в 5–80 раз по сравнению с нормой. По мере прогрес-
сирования спленомегалии в ней могут развиваться 
инфаркты [8, 9, 11].

Гепатомегалия – размеры печени увеличиваются 
в 2–4 раза. При УЗИ могут выявляться очаговые 
ее поражения, которые, предположительно, явля-
ются следствием ишемии и фиброза. Отмечается 
небольшое повышение активности сывороточных 
аминотрансфераз, обычно не более чем в 2 раза, 
изредка – в 7–8 раз [4, 8, 9].

Цитопенический синдром – наиболее раннее 
и характерное проявление данного заболевания. 
Может протекать со спонтанным геморрагическим 
синдромом. В дальнейшем развиваются анемия 
и лейкопения с относительным лимфоцитозом 
и абсолютной нейтропенией [4, 8, 9, 12].

Поражение костей варьирует от бессимптом-
ной остеопении и колбообразной деформации 
дистальных отделов бедренных костей (колбы 
Эрленмейера) до тяжелейшего остеопороза и ише-
мических (аваскулярных) некрозов с развитием 
вторичных остеоартрозов. Поражение костно- 
суставной системы может проявляться острыми 
или хроническими болями, патологическими пе-
реломами и развитием необратимых ортопедиче-
ских дефектов, требующих оперативного лечения 

(эндопротезирования суставов). Для детей и мо-
лодых взрослых характерно развитие, так на-
зываемых, костных кризов – эпизодов сильней-
ших оссалгий, сопровождающихся лихорадкой 
и местными островоспалительными симптомами 
(отек, покраснение), симулирующими картину 
остеомиелита. Фактором риска развития костных 
кризов и тяжелого поражения костно- суставной 
системы является спленэктомия, предрасполагаю-
щая к развитию гиперкоагуляционного синдрома 
и ишемическому поражению костей (остеонекро-
зы), лежащему в основе костных кризов [4, 10, 13]. 
Поражение костно- суставной системы, как прави-
ло, является основной клинической проблемой при 
болезни Гоше I типа, определяет тяжесть течения 
заболевания и качество жизни пациентов [9, 14].

Поражения ЦНС наблюдаются только при ней-
ронопатических типах болезни Гоше у детей (типы 
II и III) и могут включать глазодвигательную апрак-
сию или сходящееся косоглазие, атаксию, наруше-
ния чувствительности и прогрессирующую потерю 
интеллекта [4, 9].

Поражение легких встречается у 1–2% больных, 
преимущественно, у перенесших спленэктомию, 
и проявляется как интерстициальное поражение 
легких или поражение легочных сосудов с разви-
тием симптомов легочной гипертензии [4, 9].

Дифференциальная диагностика
Необходимо проводить с другими лизосомными 
болезнями накопления (болезнь Ниманна- Пика, 
болезнь Вольмана, GM1-ганглиозидоз, галатосиа-
лидоз), а также с другими наследственными болез-
нями обмена (гликогеноз, талассемия, гемофилия, 
хроническая гранулематозная болезнь) [2].

Лечение: заместительная ферментная терапия.
Болезнь Гоше – первая наследственная фер-

ментопатия, для которой была разработана вы-
сокоэффективная заместительная ферментная 

терапия ЗФТ [4, 15, 16]. К настоящему времени 
мировой опыт лечения болезни Гоше рекомби-
нантной глюкоцереброзидазой составляет около 
20 лет и служит «золотым стандартом» лечения 
данного заболевания. Однако ввиду малого числа 
пациентов в мире эффективность ЗФТ базируется 
исключительно на оценке клинических наблюде-
ний, так как специальных рандомизированных 
плацебо- контролируемых исследований не про-
водилось по этическим соображениям.
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В Российской Федерации ЗФТ предоставляется 
пациентам с болезнью Гоше в рамках государствен-
ной программы «7 нозологий» с 2007 г.

Основные цели лечения пациентов с болезнью 
Гоше включают [5]:
• устранение болевого синдрома, нормализация 

самочувствия больных
• регресс или ослабление цитопенического син-

дрома
• сокращение размеров селезенки и печени
• предупреждение необратимого поражения 

костно- суставной системы и жизненно важных 
внутренних органов (печень, легкие, почки).

Консервативное лечение
Рекомендуется пожизненная заместительная 

ферментная терапия рекомбинантной глюкоце-
реброзидазой.

Показания к началу заместительной ферментной 
терапии:
• детский возраст,
• цитопения,
• клинические и  радиологические признаки 

поражения костей (за  исключением легкой 
остеопении и колбообразной деформации дис-
тальных отделов бедренных костей – «колбы 
Эрленмейера»),

• значительная сплено- и гепатомегалия,
• значительная гепатомегалия у спленэктомиро-

ванных пациентов,
• симптомы поражения легких и других органов.

В РФ зарегистрировано 2 лекарственных препа-
рата рекомбинантной глюкоцереброзидазы:
• имиглюцераза, синтезируется клеточной лини-

ей, полученной из яичников китайских хомяков;
• велаглюцераза альфа – производится клеточной 

линией HT-1080 фибробластов человека.

Имиглюцераза и велаглюцераза вводятся вну-
тривенно капельно 1 раз в 2 недели. Форма выпу-
ска данных лекарственных препаратов – флаконы 
по 400 Ед. Содержимое каждого флакона (ими-
глюцераза, велаглюцераза) растворяют водой для 

инъекций и аккуратно перемешивают, не допуская 
образования пузырьков. Весь приготовленный 
раствор собирают в одном флаконе и разводят 0,9% 
раствором хлорида натрия для внутривенных инъ-
екций до общего объема 150–200 мл. Препарат 
вводится внутривенно капельно в течение 1–2 ча-
сов. Не следует вводить препарат одновременно 
с другими лекарственными средствами. Лечение 
характеризуется отличной переносимостью и вы-
сокой клинической эффективностью у пациентов 
с болезнью Гоше 1 типа.

Стартовая доза рекомбинантной глюкоцеребро-
зидазы является предметом дискуссии и в разных 
странах варьирует от 10 до 60 Ед/кг веса с часто-
той введения – каждые 2 недели. При определении 
дозы учитывают возраст пациента, характер и тя-
жесть клинических проявлений, прогноз течения 
болезни, наличие осложнений, сопутствующих 
заболеваний. В странах, предоставляющих ЗФТ 
в рамках государственной программы бесплатно, 
существуют экспертные советы по болезни Гоше, 
в функции которых входит назначение и монито-
ринг эффективности ЗФТ.

В Российской Федерации у взрослых больных 
с тяжелыми проявлениями болезни Гоше I типа 
начальная доза имиглюцеразы/велаглюцеразы со-
ставляет 30 Ед на кг веса тела, в виде внутривенной 
капельной инфузии 2 раза в месяц.

В отдельных случаях (тяжелый остеопороз с по-
вторными патологическими переломами трубчатых 
костей; поражение легких с развитием легочной 
гипертензии или гепатопульмонарного синдрома) 
доза рекомбинантной глюкоцереброзидазы может 
повышаться до 60 Ед/кг на одно введение, одна-
ко решение об этом принимает Экспертный совет, 
созданный 01.04.2009 при поддержке Министерства 
Здравоохранения Российской Федерации. После 
достижения целей лечения у взрослых больных доза 
ЗФТ постепенно снижается до поддерживающей – 
7,5–15 Ед/кг 1–2 раза в месяц (пожизненно). Режим 
поддерживающей терапии – в стадии разработки.

При болезни Гоше II типа ЗФТ не рекомендуется, 
поскольку препарат не проникает через гематоэн-
цефалический барьер [15].

Клиническое наблюдение

Больной Б-ов, 36 лет (1983 года рождения), по-
ступил 02.02.2019 г. в терапевтическое отделение 
ГКБ № 12 (базовая клиника кафедры госпиталь-
ной и поликлинической терапии КГМА – филиала 
ФГБОУ ДПО РМАНПО Минздрава России) по не-
отложным показаниям, через 3 дня после начала 
заболевания.

Жалобы, аnamnesis morbi, аnamnesis vitae, status 
praesens objectives, лечение, динамика состояния 
пациента, и показатели лабораторных и инстру-
ментальных данных были получены со слов матери.

Жалобы при поступлении на: боли в левой по-
ловине живота (начиная с левого подреберья до 
гребня подвздошной кости), боли в грудной клетке 
слева снизу, кашель с жёлтой мокротой (небольшое 
количество, до 35 мл/сут), затруднённое дыхание 
(из-за боли), общую слабость.

Anamnesis morbi. Считает себя больным в те-
чение месяца. Заболел остро 9  января 2019  г. 
Появились боли в левой половине грудной клет-
ки, слабость и повышение температуры тела до 
390С.10.01.2019 г. По неотложным показаниям по-
ступил на стационарное лечение в ГКБ № 12 с диа-
гнозом внебольничная левосторонняя пневмония, 
осложненная плевритом. Выписан на амбулаторное 
лечение 25.01.2019 г. В течение 5 дней принимал 
левофлоксацин 500 мг х 2 раза в день и амброк-
сол 30 мг х 2 раза в день. Температура снизилась 
до 37,50С. С 01.02.2019 г. состояние ухудшилось. 
Вновь поднялась температура до 390С, усилился 
кашель (без увеличения количества выделяемой 
мокроты), и появились боли в левой половине жи-
вота. Была вызвана скорая медицинская помощь, 
и больной был доставлен в городскую клиническую 
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больницу № 12. Осмотрен хирургом, данных за 
острую хирургическую патологию не выявлено. На 
рентгенограмме органов грудной клетки (ОГК) – 
инфильтрация легочной ткани в нижней доле ле-
вого легкого.

Anamnesis vitae. Не женат. Не работает. В се-
мье один. Отцу 61 год, матери 58 лет, живы и здо-
ровы (родители развелись, когда пациенту было 
4 года). Аллергологический анамнез и лекарствен-
ная непереносимость: на хлор в виде зуда кожи. 
Инфекционный гепатит, венерические заболева-
ния, туберкулез отрицает. Гемотрансфузий не было. 
Наследственность не отягощена. Перенесенные 
заболевания: стоит на учете у психиатра с 1986 г. 
Длительное время ставили поражение печени (вна-
чале гепатит, затем цирроз печени, криптогенный), 
назначали гепатопротекторы (без явного эффекта). 
Вредные привычки отрицает. В армии не служил 
(инвалид 2 группы по психическому заболеванию).

Status praesens objectives. Рост 160 см, вес 52 кг., 
ИМТ = 20,3 кг/м2. Состояние средней тяжести, со-
знание ясное. На вопросы отвечает не сразу, не-
сколько заторможено, не всегда адекватно, ввиду 
умственной отсталости.

Кожные покровы и видимые слизистые оболоч-
ки бледной окраски. Периферические лимфатиче-
ские узлы не увеличены, отёков нет. Температура 
тела 39,10С.

Костно- мышечная система: кифосколиоз.
Система органов дыхания: слева снизу перкутор-

ный звук над легочными полями укороченный. Там 
же аускультативно мелкопузырчатые хрипы, ЧДД 
20 в мин. SpO2–98% (норма, при пневмонии SpO2 
была бы снижена).

Сердечно- сосудистая система: на вид не измене-
на. Относительная граница сердца несколько увели-
чена влево на 0,5 см от левой срединно- ключичной 

линии. Тоны сердца приглушены, ритмичные. 
Пульс и ЧСС 126 ударов в мин., удовлетворитель-
ного наполнения, АД 110/60 мм рт.ст.

Система органов пищеварения: тело языка обло-
жено белесоватым налетом. Живот резко увеличен 
в объеме за счёт выраженной гепато- спленомегалии 
(рис. 1 на цветной вклейке в журнал). При пальпа-
ции болезненный в левой половине живота. Печень 
по М. Г. Курлову 20х25 см, размеры левой доли не-
возможно определить из-за увеличенной селезёнки. 
Селезенка – нижний край ниже уровня пупка. Стул 
один раз в день, без патологических изменений.

Система органов мочевыделения: без особенно-
стей, симптом Ф. И. Пастернацкого отрицательный 
с обеих сторон. Мочеиспускание безболезненное, 
диурез в норме.

Пациенту были проведены лабораторные ме-
тоды исследования (общий анализ крови (ОАК) 
и биохимический анализ крови) (таблица 1, 2), 
инструментальные методы исследований (элек-
трокардиография (ЭКГ) (рис. 2), эхокардиография 
(ЭхоКГ), рентгенография и мультиспиральная ком-
пьютерная томография (МС КТ) органов грудной 
клетки и брюшной полости).

УЗИ органов брюшной полости (ОБП) от 
02.02.19 г.: Печень: правая доля 148 мм (N до 140мм), 
левая доля 76 мм(N до 70мм), выступает из-под 
края реберной дуги на +4 см. Контуры ровные. 
Эхогенность умеренно повышена. Эхоструктура 
однородная. Желчный пузырь: размеры 74х23 мм. 
Стенки нормальные. Содержимое гомогенное. 
Холедох 5 мм. Поджелудочная железа: не визуализи-
руется, перекрыта селезенкой и печенью. Воротная 
вена 11 мм. Селезенка: увеличена, размер 184х97мм 
(N до 110х50х50мм). Контуры неровные. Структура 
диффузно неоднородная. Свободная жидкость: 
выявлена в малом тазу, небольшое количество.

Показатель 02.02.2019 г. 05.02.2019 г. 06.02.19 г. Норма
Лейкоциты х109/л 12,35 11,40 13,08 6–8
Эритроциты х1012/л 3,28 2,06 2,25 2,25
Гемоглобин г/л 86 54 60 132–164
СОЭ мм/час 23 20 32 2–15
Палочкоядерные% 2 4 8 1–6
Сегментоядерные% 78 81 82 45–70
Лимфоциты% 16 13 8 18–35
Моноциты% 4 2 2 2–9
Тромбоциты х10^9/л. 81 158 190 180–320

Таблица 1.
Общий анализ крови

Показатель 02.02.2019 05.02.2019 06.02.2019 09.02.2019 норма
Билируин (мкмоль/л) 15,1 16,4 18,5 15,3 8–20
прямой (мкмоль/л) 4,7
прямой (мкмоль/л) 10,4
Амилаза крови (еД/л) 30 36 42 37 < 90
АЛТ (еД/л) 59 67 64 42 < 40
АСТ (еД/л) 120 128 132 58 < 40
ГГТП (еД/л) 60 74 67 48 < 50
ЩФ (еД/л) 189 202 222 124 < 120
ПТИ (%) 71 70 73 76 80–100
Фибриноген (г/л) 2,8 2,2 2,6 2,6 2–4
Железо крови (мкмоль/л) 7,7 8,1 8,6 8,2 12–32

Таблица 2.
Биохимический анализ 
крови
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УЗИ гепатобилиарной системы от 06.02.19 г.: 
Селезеночная вена 16 мм. Селезенка: Размеры: 
232х108 мм (N до 120х60 мм). Контуры ровные. 
Структура неоднородная за счет изогипоэхогенных 
образований до 74х84 мм с неровными контурами, 
неоднородной структуры. Свободная жидкость не 
выявлена.

УЗИ плевральной полости от 02.02.19  г.: 
В плевральной полости справа свободной жид-
кость не определяется. В плевральной полости 
слева свободная жидкость: определяется в костно- 
диафрагмальном синусе в виде полоски.

УЗИ почек от 06.02.19 г.: Правая почка: 85х40 мм. 
Толщина паренхимы 12  мм. Контуры четкие. 
Расположение не изменено. Подвижность сохране-
на. ЧЛС не расширена. Гиперэхогенные структуры: 
нет. Левая почка: 96х42 мм. Толщина паренхимы 
13 мм. Контуры четкие. Расположение не измене-
но. Подвижность сохранена. ЧЛС не расширена. 
Гиперэхогенные структуры: нет.

Эзофагогастродуоденоскопия 02.02.19 г.: Пищевод: 
свободно проходим на всем протяжении, слизистая 
оболочка нормальная, кардиальный жом смыкается 
полностью. Желудок: содержимое слизь. Слизистая 
умеренно гиперемирована. Складки в  антраль-
ном отделе не утолщены. Привратник: проходим.
Луковица двенадцатиперстной кишки: слизистая 
розовая, в просвете желтая желчь. Эндоскопическое 
заключение: поверхностный гастрит.

Рентгенограмма грудной клетки пациента в пря-
мой проекции (рис. 3–4): подъем диафрагмы слева 

с поворотом сердца влево, и поддавливанием левого 
легкого.

Учитывая всё выше изложенное, был выставлен 
диагноз: болезнь Гоше 1 типа (психическая недо-
развитость, гепатоспленомегалия, анемия, тромбо-
цитопения). Угроза разрыва селезенки.

Пациент был проконсультирован хирургами 
и переведен в хирургическое отделение для опе-
ративного вмешательства. Пациент был проопе-
рирован.

Гистология селезёнки выявила характерные из-
менения при болезни Гоше (рис. 5).

Пациент был проконсультирован с профес-
сором кафедры госпитальной педиатрии КГМУ, 
Волгиной С. Я., специалистом по болезням нако-
пления. Предварительно диагноз был подтвержден. 
Был намечен план дополнительного лабораторно-
го исследования для диагностики болезни Гоше, 
а именно:
1. Определение активности бета-глюкоцеребрози-

дазы – активность фермента при болезни Гоше 
снижена.

2. Определение активности хитотриозидазы – ак-
тивность фермента при болезни Гоше повы-
шена.

3. Секвенирование экзонов и приэкзонных участ-
ков интронов гена GBA (ДНК-диагностика).

Диагноз был подтвержден снижением активно-
сти глюкоцереброзидазы, мутацией на длинном 
плече хромосомы 1 (регион 1q21q31).

Обсуждение

Учитывая жалобы и данные объективного статуса, 
был проведен дифференциальный диагноз болево-
го синдрома в левой половине тела с такими пато-
логическими состояниями, как острый инфаркт 
миокарда (ОИМ), остеохондроз грудного и по-
ясничного отделов позвоночника, межреберная 
невралгия, опоясывающий лишай (герпес зостер), 
параэзофагеальная грыжа пищеводного отверстия 
диафрагмы (ГПОД).

Для картины ОИМ не было характерных жалоб, 
локализация боли не соответствовала данному 
заболеванию, при ней не бывает температуры до 
390С. На ЭКГ, сделанной в приемном покое, кроме 
синусовой тахикардии, соответствующей высокой 
температуре тела, патологии выявлено не было.

Остеохондроз грудного и поясничного отделов 
позвоночника и межреберная невралгия также 
были исключены из-за отсутствия характерной 
клиники и симптоматики.

Опоясывающий лишай (герпес зостер), заболева-
ние вирусного происхождения из семейства герпес 
вируса, поражающее центральную и перифериче-
скую нервные системы, а также кожу и слизистые 
оболочки, был отвергнут в связи с отсутствием 
поражения кожи.

Параэзофагеальная ГПОД может давать болевой 
синдром в левой половине грудной клетки. Но, ее 
локализация более характерна за грудиной (как 
при стенокардии). Чаще данное состояние возни-
кает после еды и физической нагрузке, особенно 

в наклонном или горизонтальном положении. Это 
способствует заходу органов грудной полости (чаще 
желудка или кишечника) в средостение, между 
ножками диафрагмы, и их ущемлению. Боль может 
носить периодический характер, когда ущемлен-
ный орган возвращается в брюшную полость и боль 
проходит. Либо бывает постоянного характера 
и обычно заканчивается картиной болевого шока. 
Данное состояние может сопровождаться рвотой.

На ЭКГ иногда появляется картина ухудшения 
питания левого желудочка, что иногда требуют 
проведения дифференциального диагноза с интра-
муральным инфарктом миокарда. В таких случаях 
предлагают снимать ЭКГ не только в горизонталь-
ном положении больного, но и в положении стоя. 
Для ГПОД характерна нормализация или значи-
тельное улучшение ЭКГ в положении больного 
стоя по сравнению с записью в горизонтальном 
положении. При этом уменьшается амплитуда 
отрицательных зубцов Т или они становятся по-
ложительными.

Диагноз может подтвердить рентгенография или 
КТ грудной и брюшной полости.

Касательно левосторонней, нижнедолевой пнев-
монии. Предположить данный диагноз было мож-
но, т. к. у пациента появилась боль в левой полови-
не грудной клетки, кашель со скудной мокротой 
и повышение температуры тела до 390С. Но, ау-
скультативно выслушивались влажные хрипы, а не 
«крепитация». Судя по болевому синдрому, начало 
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должно было быть связано с сухим плевритом 
с последующим развитием левосторонней пнев-
монии в нижней доле левого легкого. Однако «шум 
трения плевры» не наблюдался, а боль продолжа-
лась длительное время до момента поступления 
в городскую клиническую больницу № 12. Затем 
она переместилась в брюшную полость.

На этапе обследования пациента резко бросалось 
в глаза низкий рост пациента, изменение костно- 
суставной системы (кифосколиоз), и «огромный 
живот», обусловленный не асцитом (что бывает 
характерно для цирроза печени, что предполага-
лось ранее), а гепатоспленомегалией. Возникло 
предположение, что симптоматика в левой поло-
вине грудной клетки (болевой синдром, аускульта-
тивные находки) обусловлены большой селезенкой, 
поджимающей левое легкое и, вызывающее измене-
ние в нижней доле левого легкого. Боль в брюшной 
полости и высокая температура тела, по-видимому, 
появились из-за увеличения селезенки, и появле-
ния в ней очагов некроза и воспаления.

Пациенту были проведены лабораторные ис-
следования. В ОАК в динамике мы увидели по-
степенное снижение количества эритроцитов, 
гемоглобина и нарастание лейкоцитоза, сдвига 
формулы крови влево. Т.е., нарастание анемии 
и воспаления. В биохимическом анализе крови 
был увеличен уровень щелочной фосфатазы, АЛТ 
и в 2,5–3 раза нормы АСТ. Коэффициент Де- Ритиса 
от 1,5 до 2,5. Незначительно увеличен уровень ЩФ 
и ГГТП. Чуть снижен ПТИ. Эти данные, ранее, 
позволили врачам подумать о циррозе печени. 
Однако билирубин всегда был в пределах нормы, 
что не характерно для цирроза печени. При нём он 
чаще всего повышен.

Анализ данных УЗИ гепатобилиарной системы 
показывает на значительную гепатоспленомегалию. 
Однако она не характерна для цирроза печени, т. к. 
не увеличен диаметр селезеночной вены, крайне 

мало свободной жидкости в брюшной полости 
(при таких размерах печени и селезенки чаще все 
пациент имеет огромный асцит), контуры селе-
зенки неровные, структура ее неоднородная. Это 
говорит о дополнительных образованиях в селе-
зенке. Патология почек при УЗИ не была выявлена.

УЗИ гепатобилиарной системы показывает на-
растающую «катастрофу» в селезенке. Она уве-
личилась практически вдвое, селезеночная вена 
достигла 16 мм, в структуре появились изогипоэ-
хогенные образования до 7–8 см!

Анализ клинической картины (высокая тем-
пература, слабость, потливость, ознобы) и ОАК 
(нарастание анемии) позволил заподозрить жид-
костные образования в селезенке (возможно кро-
воизлияние, угроза ее разрыва).

УЗИ плевральной полости в динамике не пока-
зало нарастание картины «пневмонии» и экссуда-
тивного плеврита.

На ЭКГ (рис. 2) мы видим отклонение ЭОС. Но, 
оно обусловлено не гипертрофией левого желу-
дочка, а позицией сердца. Отведения aVL и aVF 
демонстрируют, что сердце приподнято и отклоне-
но влево огромной селезёнкой и печенью. Это под-
тверждают рентгенологические снимки (рис. 3–4), 
где виден подъем диафрагмы слева с поворотом 
сердца влево, и поддавливанием левого легкого.

Учитывая все выше изложенное был выставлен 
диагноз: болезнь Гоше 1 типа (психическая недо-
развитость, гепатоспленомегалия, анемия, тромбо-
цитопения). Угроза разрыва селезенки.

Пациент был проконсультирован хирургами 
и прооперирован. Гистология селезёнки показала 
характерные изменения при болезни Гоше.

Диагноз Болезнь Гоше был подтвержден 
лабораторно- инструментальными методами диа-
гностики, гистологически, генетическим анализом, 
консультацией специалиста по болезням накопле-
ния – профессора Волгиной С. Я.

Заключение

Представленный клинический случай демонстри-
рует особенности течения редкой наследственной 
болезни, относящейся к лизосомальным болезням 
накопления – болезни Гоше. В данном клиническом 
случае обращает на себя внимание молодой возраст 
пациента, его психическое недоразвитие, поражение 

костно- суставной системы, гигантские размеры селе-
зенки и печени, которые не укладывались в традици-
онные диагнозы и клинику банальных заболеваний, 
таких как болезни крови, циррозы печени. Диагноз 
подтвержден данными лабораторных методов диа-
гностики, гистологическим и генетическим анализом.
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Рисунок 3.
Рентгенограмма грудной 
клетки пациента в прямой 
проекции.

Рисунок 4.
Рентгенограмма грудной 
клетки и брюшной полости 
пациента.

Рисунок 5.
Отмечаются характерные изменения при болезни Гоше – цитоплазма макрофагов напоминает 
смятую папиросную бумагу. Окраска гематоксилином и эозином.

К статье
Болезнь Гоше (стр. 147–154)

To article
Gaucher’s disease (p. 147–154)

Рисунок1.
Спленомегалия (контур 
обведен синим цветом) 
и гепатомегалия (контур 
обведен красным цветом).

Рисунок 2.
ЭКГ пациента. Синусовая 
тахикардия с ЧСС 114 уд/
мин, горизонтальное поло-
жение ЭОС (угол альфа 240), 
позиция горизонтальная.




