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ПОГЛЯД ФАХІВЦЯ

20-річний досвід лікування пацієнтів 
із хворобою Гоше 1 типу

ХГ – захворювання, спричинене де-
фіцитом ферменту кислої β-глюкози-
дази, що зумовлює накопичення в лізо-
сомах глюкозилцераміду. Виокремлюють 
3 різновиди ХГ: тип 1 – ненейропатичний, 
тип 2 – гострий нейропатичний, тип 3 – 
хронічний нейропатичний. ХГ із часом 
може поступово знижувати якість життя 
та  спричиняти вісцеромегалію, тобто 
прогресуюче  збільшення внутрішніх 
органів (гепатомегалію, спленомегалію), 
затримку росту, початку статевого до-
зрівання в дітей, біль у кістках, остеонек-
роз, переломи, тромбоцитопенію, коа-
гулопатію, анемію. Гематологічні зміни 
клінічно проявляються кровотечами, 
утворенням синців і  втомлюваністю. 
Слід зазначити, що в багатьох пацієнтів 
можуть бути рентгенологічні ознаки за-
хворювання кісток за відсутності вісце-
ромегалії та гематологічних симптомів.

Для встановлення діагнозу ХГ слід 
провести аналіз активності ферменту 
глюкоцереброзидази крові; цей аналіз 
призначається після виключення всіх 
можливих гематологічних злоякісних 
новоутворень (наприклад, лейкемії, 
лімфоми, множинної мієломи), імунної 
тромбоцитопенічної пурпури, порталь-
ної гіпертензії, що виникла як наслідок 
захворювання печінки. Натомість паці-
єнтам, у яких діагностовано ідіопатичну 
спленомегалію, тромбоцитопенію, що 
не піддається лікуванню, гіперферити-
немію з нормальним насиченням транс-
ферину, появу синців або кровотечу 
невідомої етіології, необхідно провести 
аналіз рівня ферменту глюкоцеребрози-
дази. Зниження вмісту цього ферменту 
дозволяє встановити діагноз ХГ.

Оптимальне лікування ХГ передба-
чає як специфічну патогенетичну, так 
і симптоматичну терапію. Для усунення 
симптомів застосовують знеболювальні 
засоби, біфосфанати, препарати заліза. 
Пацієнту також може бути запропо-
новане хірургічне лікування. Патоге-
нетичне лікування базується на фер-
ментнозамісній та  субстрат-знижу-
вальній терапії. Поєднання цих двох 
підходів дозволяє максимально довго 
зберігати оптимальну якість життя па-
цієнта. Відносно нещодавно на фарма-
цевтичному ринку з’явилися препарати 
для субстрат- редукуючої терапії, яка 
проводиться  перорально та запобігає 

накопиченню субстрату в  лізосомах 
клітин. Однак наразі в Україні препа-
рати з таким механізмом дії не зареє-
стровані, тому на сьогодні основна роль 
у лікуванні пацієнтів із ХГ належить 
ферментнозамісній терапії. Її підхід по-
лягає у внутрішньовенному введенні 
з певними часовими проміжками біо-
логічних лікарських засобів. Застосу-
вання препаратів з таким механізмом 
дії дозволяє заміщувати недостатню 
ферментну активність, таким чином 
коригуючи первинну патофізіологію 
та попереджаючи вторинну патоло-
гію. Як ферментозамісне лікування 
широкого використання набула іміг-
люцераза. Це єдиний схвалений в Єв-
ропейському Союзі препарат для лі-
кування ХГ 3 типу. Задокументований 
досвід застосування іміглюцерази при 
150 вагітностях переконливо доводить 
її безпечність для плода. Терапія із за-
стосуванням іміглюцерази прередба-
чає  індивідуалізований підхід, оскільки 
його доза визначається індивідуально 
для кожного хворого.

човиною якого є іміглюцераза, 
показаний для тривалої фермен-
тозамісної терапії хворих із під-

-

х ронічного нейропатичного 

значимі неневрологічні прояви 
 хвороби**.

За 20 років Міжнародною групою 
співпраці щодо ХГ (ICGG) зареєстро-
вано 6446 пацієнтів, які страждають 
на цю патологію. Для порівняння даних 
за 10 і 20 років із даними на вихідному 
рівні (до початку лікування) здійснено 
аналіз серед пацієнтів із ХГ 1 типу, що 
отримували алглюцеразу/іміглюцеразу 
протягом ≥17 років (475 пацієнтів). 
У процесі дослідження вплив іміглюце-
рази на гематологічні показники визна-
чався за вмістом гемоглобіну (г/дл), кіль-
кістю тромбоцитів (×109/л), наявністю 
анемії та тромбоцитопенії, а оцінка віс-
церальних показників – за об’ємом пе-
чінки та селезінки (наявністю гематоме-
галії, спленомегалії). Визначення впливу 
лікування іміглюцеразою на кісткову си-
стему оцінювалося за показниками наяв-
ності болю в кістках і кісткових кризів. 

Окрім того, в дослідженні враховувалися 
антропометричні дані пацієнтів (зріст, 
маса тіла, індекс маси тіла).

 При застосуванні іміглюцерази кон-
центрація гемоглобіну підвищилася 
до нормального рівня через 10 років і за-
лишалася в межах норми через 20 років 
(≥12 г/дл для чоловіків, 11 г/дл для 
жінок) (рис. 1).

 Рівень тромбоцитів підвищився 
до значення норми (180-320×109/л) в па-
цієнтів зі збереженою селезінкою через 
10 років, а в хворих після спленектомії 
цей показник залишався в межах норми 
через 10 років. Загалом в усіх пацієнтів 

рівень тромбоцитів залишався в межах 
норми через 20 років (рис. 2).

 Частка пацієнтів з анемією зменши-
лася через 10 років і залишилася низь-
кою через 20 років (рис. 3).

 Відсоток пацієнтів із тромбоцитопе-
нію та ступінь тяжкості тромбоцитопенії 
знизилися через 10 років і залишалися 
низькими через 20 років (рис. 4).

 Розмір селезінки значно змен-
шився через 10 років і його нормаль-
ний показник зберігався через 20 років 
(рис. 5).

Розмір печінки відновився до норми 
чи майже до  норми через 10 років 
і  це  покращення зберігалося через 
20 років (рис. 6).
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У клінічних дослідженнях, а також 
за результатами аналізу реєстру хворих 
із ХГ (ICGG) за 20 років зібрано значний 
масив доказових даних щодо іміглюце-
рази, при застосуванні якої було пока-
зано поліпшення основних параметрів 
з  боку кісток, таких як біль, кісткові 
кризи, прояви аваскулярного некрозу 
та остеопенії (рис. 7, 8).

 Кістковий біль зменшився через 
10 та 20 років у пацієнтів після спленек-
томії. Відзначено статистично незначимі 
результати щодо пацієнтів зі збереже-
ною селезінкою.

 При застосуванні іміглюцерази 
не спостерігалося розвитку кісткових 

 кризів навіть у пацієнтів після спленек-
томії, які мали кризи до початку ліку-
вання. Вони значно зменшилися через 
10 років; у цих пацієнтів поліпшення  
тривало й через 20 років.

 Кількість пацієнтів із кістковим 
болем в анамнезі була меншою через 
10 та 20 років лікування, ніж на вихід-
ному рівні.

 При застосуванні іміглюцерази в па-
цієнтів, у яких лікування було розпочато 
в дитинстві, нормалізувалися зріст, маса 
тіла, індекс маси тіла.

 Загалом у групах пацієнтів із ХГ лег-
кого, середнього та тяжкого ступенів 
на тлі прийому іміглюцерази спостері-
гали значне покращення  гематологічних, 

вісцеральних, кісткових показників 
через 10 і 20 років порівняно з вихідним 
рівнем.

-
жається препаратом, який є найбільш 

демонструє свою ефективність.  Клінічно 

значимі покращення результатів з боку 
кровотворення, внутрішніх органів 
і кісток досягаються вже в перші роки 
терапії іміглюцеразою та зберігаються 
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