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Мақалада Қазақстан Республикасында Гоше ауруы бар науқастардың клиника-диагностикалық 
аспектілері талданды: аурудын жиілігі, түрі бойынша таратуы, ұлттық сәйкестігі. Бастапқы клини-
калық және зертханалық өзгерістер бағаланып, Гоше ауруы бар науқастардың арасында GBA 
генінің мутацияларын алғашқы талдау жүргізілді.
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етаболические болезни у детей обусловлены ге-
нетическими нарушениями функций ферментов 
и являются одной из сложных, мало изученных 

проблем современной педиатрии, так как относятся к тя-
желым и трудно диагностируемым заболеваниям.

Болезнь Гоше - лизосомальное полисистемное заболева-
ние, в его основе лежит дефицит фермента глюкоцеребрози-

дазы, приводящее к прогрессирующему увеличению парен-
химатозных органов, постепенной инфильтрации костного 
мозга макрофагами, нагруженными липидами, глубокими 
нарушениями гемопоэза, и у небольшой части больных по-
ражение центральной нервной системы. БГ - панэтническое 
заболевание, встречается с частотой от 1:40 000 до 1: 60 000 
у представителей всех этнических групп; в популяции евреев 
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конечно-диастолический и конечно-систолический объемы. 
ФВ важна при СН вследствие прогностической значимости. 
Пациенты с сохраненной фракцией выброса благоприятно 
реагируют на стандартный режим фармакологического лече-
ния и демонстрируют лучший прогноз. Напротив, пациенты 
с сниженной фракцией выброса не реагируют на стандарт-
ные фармакологические методы лечения, за исключением 
нитратов, и поэтому имеют плохой прогноз, особенно во 
время декомпенсации заболевания [20, 21, 22].

За последние годы широкое применение получила 
тканевая допплерография – метод количественной и ка-
чественной оценки глобальной и сегментарной функции 
миокарда. Отличием от традиционной допплерографии 
является то, что в качестве движущегося объекта выступает 
не кровоток, а собственно миокард [23]. При этом тканевая 
допплерография позволяет рассчитать следующие виды 
количественных параметров:

- скоростные (пиковые скорости движения миокарда в раз-
ные фазы сердечного цикла, миокардиальный градиент);

- линейные (амплитуда систолического смещения - dis-
placement);

- временные (продолжительность фаз кардиоцикла, 
время ускорения и замедления движения, время изоволю-
мического сокращения и расслабления миокарда);

- скорость и амплитуда деформации миокарда (strain) [24].
Параметры, вычисление которых стало осуществимо 

благодаря тканевой допплерографии, позволяют выявлять 
сложные нарушения систолической функции на доклини-
ческой стадии.

Диастолическая дисфункция характеризуется нару-
шениями механической функции во время диастолы и 
отсутствием единого параметра для точной постановки 
диагноза. Принято считать, что диастолическая дисфункция 
лежит в основе СН c сохраненной ФВ и промежуточной 
СН и, в тяжелых случаях, связана с повышенным риском 
смертности [25].

Наличие и степень тяжести диастолической дисфункции 
левого желудочка определяется на основании комбиниро-
ванной оценки трансмитрального диастолического потока и 
скорости движения митрального кольца. Выделяют три типа 
нарушения наполнения левого желудочка: с замедленной 
релаксацией, псевдонормальный и рестриктивный, которые 
соответствуют незначительной, умеренной и тяжелой диа-
столической дисфункции.

Выявление нарушений диастолического наполнения 
сердца важно не только для определения патогенеза сердеч-
ной недостаточности: доказано, что расстройства диастолы 
более тесно, чем расстройства систолы, ассоциируются с 
тяжестью клинического состояния пациентов, степенью 
снижения толерантности к нагрузкам, с качеством жизни. 
Динамика диастолических параметров может служить 
критерием эффективности лечения и маркером прогноза 
больных хронической сердечной недостаточностью.

Стресс-эхокардиография представляет собой комбина-
цию эхокардиографии с физическим, фармакологическим 
или реже электрическим воздействием при стимуляции 
предсердий. Ишемия, вызванная нагрузкой, ухудшает  ло-
кальную сократимость в сегменте, кровоснабжающемся 
стенозированной коронарной артерией. Таким образом, 

стресс-эхокардиография дает топическую характеристику 
ишемии миокарда при ишемической болезни сердца, а также 
играет важную роль в оценке сердечной недостаточности 
с сохраненной и уменьшенной фракцией выброса, патоло-
гией клапанов, неишемической кардиомиопатии, легочной 
гипертензии и врожденных болезней сердца [26].

Использование тканевой допплерографии повышает 
чувствительность стресс-ЭхоКГ, поскольку улучшает 
эндокардиальную дифференцировку благодаря высоко-
му разрешению. Изображения, полученные в фазе покоя 
и напряжения, сравниваются для интерпретации раз-
мера, формы и функции левого желудочка.  Все стресс-
эхокардиографические результаты можно разделить на 
четыре группы, характеризующиеся параметрами регио-
нальной сократимости и описанием основных форм ответа: 
нормального, ишемического, некротического и жизнеспо-
собного [27].

Прогностическое значение стресс-эхокардиографии 
оценено в рандомизированных клинических исследованиях. 
Нормальный ответ на стресс-эхокардиографию дает еже-
годный риск сердечно-сосудистых нежелательных явлений 
0,4-0,9% в расчете на общую группу >11000 пациентов 
[28], такие же данные, что и для нормального миокарда 
при перфузионном сканировании. Ишемия может быть 
дополнительно стратифицирована с помощью параметров 
аддитивного напряжения эхо, таких как степень индуци-
бельных аномалий движения стенки и рабочая нагрузка / 
доза [29]. Чем выше индекс аномалий движения в баллах и 
чем короче время стресса, тем ниже уровень выживаемости. 
Аналогичная прогностическая ценность была сообщена 
для тестирования добутамина и дипиридамола [30]. Инду-
цируемая ишемия миокарда у пациентов идентифицирует 
подгруппу пациентов с наибольшим риском смерти. 

Двухмерная ЭхоКГ оказала значительное влияние на 
оценку различных сердечных заболеваний и стала клини-
ческим руководством для лечения сердечных заболеваний 
и неотъемлемой частью обычной клинической практики. 
Однако двухмерная ЭхоКГ имеет известные ограничения, 
в том числе отсутствие трехмерных пространственных 
координат, геометрических допущений, апикального ра-
курса и ограниченного распознавания границ.  Благодаря 
внедрению трехмерной ЭхоКГ стало возможным получение 
трехмерных объемных данных, с субоптимальным каче-
ством [31-34]. Ряд исследований подтвердил достоверность 
и воспроизводимость измерений объема фракции выброса 
левого желудочка в трехмерной ЭхоКГ по сравнению с 
сердечным магнитным резонансом и радионуклидной 
сцинтиграфией. 

Otani et al. также изучили возможности однократной 
трехмерной ЭхоКГ пациентов с фибрилляцией предсердий. 
Они обнаружили, что это исследование достоверно и быстро 
определяет усредненные объемы и функцию левого желу-
дочка во время нескольких последовательных сокращений 
и этот метод может служить новым способом количествен-
ного определения камеры ЛЖ у пациентов с фибрилляцией 
предсердий в обычной практике [35].

Stanton et al. исследовали 455 пациентов, которым оце-
нивали функцию левого желудочка с помощью двухмерной 
ЭхоКГ и трехмерной ЭхоКГ и обнаружили, что трехмерная 
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ашкенази частота этого заболевания достигает 1:450. Вариа-
бельность клинической картины БГ связана с высоким коли-
чеством мутаций гена глюкоцереброзидазы (ГЦБ). В настоя-
щее время идентифицировано около 350 мутаций [1;2].

Полисистемный характер клинического течения БГ 
определяет трудность диагностики данного заболевания. 
Особенно сложно диагностировать малосимптомные фор-
мы, когда длительное время оно может протекать под ма-
сками других болезней. За последнее десятилетие в Казах-
стане проведена большая работа для улучшения диагно-
стики БГ и оказания медицинской помощи пациентам с 
данной патологией. В 2010-2011 гг. налажена ферментная 
и молекулярно-генетическая диагностика в референс-ла-
бораториях Австрии и Германии, пациенты стали получать 
бесплатно ФЗТ из средств Республиканского бюджета. В 
2016-2017 гг. был разработан протокол лечения при БГ, 
маршрут пациента с БГ, назначены и обучены региональ-
ные координаторы по орфанным заболеваниям, в том чис-
ле и по БГ. Ежегодно проводятся обучающие мастер- клас-
сы, семинары, конференции, посвященные современным 
вопросам диагностики и лечения БГ. На фоне проделанной 
работы отмечается увеличение роста выявленных случа-
ев БГ, но тем не менее данный показатель в нашей стране 
остается в несколько раз меньше от общепринятого.

Таким образом, 15-летний опыт ведения пациентов с 
БГ позволил выявить некоторые особенности клиниче-
ско-лабораторных проявлений заболевания в популяции 
детей с БГ в Казахстане, оценить эффективность проводи-
мых мероприятий по улучшению диагностики БГ в нашей 
республике и дать рекомендации для практического здра-
воохранения для улучшения ранней верификации диагно-
за у данной когорты пациентов.

ЦЕЛЬ ИССЛЕДОВАНИЯ
Информирование врачей об основных лабораторно-ин-

струментальных методах исследования болезни Гоше и 
проблематике диагностики данного заболевания в Респу-
блике Казахстан.

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ
На основании ретроспективного анализа и проведен-

ного лабораторно-инструментального обследования будут 
изучены инициальные клинико-диагностические особен-
ности у 20 детей с болезнью Гоше в Казахстане.

Впервые проведенные молекулярно-генетические ис-
следования позволят выявить наиболее распространенные 
мутации в казахстанской популяции.

На основании проведенного анализа будет предложен 
Алгоритм ранней диагностики болезни Гоше, который на-
правлен на раннюю выявляемость БГ среди детского насе-
ления, снижение смертности и профилактику инвалидности, 
своевременное  обоснование и начало патогенетической фер-
ментозаместительной терапии, что в конечном итоге улуч-
шит качество жизни и социальную адаптацию пациентов.

РЕЗУЛЬТАТЫ ИССЛЕДОВАНИЯ И ИХ ОБСУЖДЕНИЕ
За последние 18 лет с улучшением информированно-

сти врачей о БГ и доступностью методов диагностики за-
болевания, частота встречаемости БГ в Казахстане имеет 
тенденцию к росту, средний темп ежегодного прироста БГ 
с 2001 по 2017 гг. составил 6,1% (рисунок 1, 2).

Частота встречаемости БГ по РК за период 1999-2017 гг.  
составила 0,33 на 100 000 живорожденных, что значитель-
но разнится с мировыми показателями распространенно-
сти БГ. Но необходимо учесть, что данный показатель не 
отражает истинную распространенность БГ в РК, так как 
в ряде случаев заболевание может оставаться не диагно-
стированным.

При исследовании частоты встречаемости БГ по ре-
гионам РК было выявлено, что в Северо-Казахстанской 

Рисунок 1 - Динамика диагностированных случаев БГ с 1999 по 2017 гг.
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области отмечается наиболее высокая выявляемость паци-
ентов с БГ. Частота случаев БГ в данной области составила 
2,1:100 000, что соответствует мировым показателям. Наи-
более низкая встречаемость БГ оказалась зарегистриро-
вана в Южно-Казахстанской области, данный показатель 
составил 0,09:100 000. Данный показатель, считаем не от-
ражает истинную картину, так как в этом регионе респу-
блики самая высокая рождаемость и плотность населения. 
В Атырауской, Акмолинской, Мангыстауской, Западно-Ка-
захстанской областях выявленных случаев БГ у детей не 
отмечалось. В таблице 1 представлены данные распро-
страненности БГ по областям РК за период 2000-2016 гг.  

В соответствии с клинической классификацией БГ тип 
I в РК составил 60%, тип II - 15%, тип III - 25%. 

В последнее время связи с улучшением диагностики БГ, 
для детей в РК характерен более ранний возраст дебюта за-
болевания, что говорит о более раннем проявлении клиниче-
ской картины и более тяжелом течении заболевания в срав-
нении с показателями общей популяции. При рассмотрении 
возрастного состава на момент верификации диагноза необ-
ходимо отметить, что все пациенты со II типом заболевания 
диагностировались в ранние возрастные сроки, 2-4 месяца 
от рождения. И на момент верификации диагноза, заболева-
ние зачастую имело агрессивное течение. Средний возраст 
пациентов на момент дебюта заболевания составил 1,1 года, 
а средний возраст на момент лабораторного подтверждения 
диагноза составил 3,5 года. В среднем, на верификацию ди-
агноза больному уходит 2,5 года.  

На текущий момент соотношение пациентов с БГ по 
половому признаку составляет 1:1, наблюдается одинако-
вое количество мальчиков и девочек (10:10). По этническо-
му распределению 18 (90%) детей из 20 были казахской 
национальности, 1 (5%) русской национальности и 1 (5%) 
кореец.

«Золотым стандартом» современной диагностики бо-
лезни Гоше является биохимическое определение активно-
сти бета-глюкозидазы в лейкоцитах крови.

Диагноз подтверждается при снижении активности 
фермента менее 30% от нормального значения. В нашем 
исследовании всем пациентам было проведено исследо-
вание активности фермента глюкоцереброзидазы. Анализ 
проводился в разных лабораториях, поэтому результаты 
представлены у пациентов в разных единицах измерения. 
Значения результатов анализа составили у 14 детей от 0,01 
до 0,52 μmol/l/h (при норме ˃2,5 μmol/l/h) и 6 детей от 
21,14 до 163,71 pmol/ spot*20h (при норме 200-2000 pmol/
spot*20h).

У двух пациентов при первом проведении исследова-
ния фермента отмечался ложноотрицательный результат, 
что повлияло на длительность периода диагностического 
поиска.

Дополнительным методом диагностики служит мо- 
лекулярно-генетическое исследование, позволяющее вы-
явить первопричину развития любого наследственного 
заболевания. У 16 (80%) из 20 пациентов проведенный мо-
лекулярно-генетический анализ выявил, что в 94% случаев 
повреждение гена глюкоцереброзидазы (ГЦБ) представле-
но миссенс мутациями, в 6% - рекомбинантной мутацией 
RecNcil.

В казахстанской популяции наиболее распространен-
ными оказались мутации L444P 42%  (13 мутаций), и F213I 
13% (4 мутации). Только в двух случаях мутация L444P 
определилась в гомозиготном состоянии. На третьем месте 
по частоте встречаемости в Казахстане находится мутация 
N370S - 10% (3 мутации).

По литературным данным, мутации L444P и F213I 
ассоциируются с нейронопатическими типами БГ и наи- 
более характерны для азиатских стран [3, 4]. А мутация 
N370S, наоборот, предохраняет от поражения ЦНС при 
БГ, является самой частой мутацией в популяции евреев 
ашкенази и во многих европейских странах [5, 6]. В табли-
це 2 представлена сравнительная характеристика частоты 
встречаемости мутаций L444P, F213I и N370S среди азиат-
ских стран и в общей популяции. Данные по общей попу-

Рисунок 2 - Частота встречаемости БГ за период 1999-2017 гг.
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конечно-диастолический и конечно-систолический объемы. 
ФВ важна при СН вследствие прогностической значимости. 
Пациенты с сохраненной фракцией выброса благоприятно 
реагируют на стандартный режим фармакологического лече-
ния и демонстрируют лучший прогноз. Напротив, пациенты 
с сниженной фракцией выброса не реагируют на стандарт-
ные фармакологические методы лечения, за исключением 
нитратов, и поэтому имеют плохой прогноз, особенно во 
время декомпенсации заболевания [20, 21, 22].

За последние годы широкое применение получила 
тканевая допплерография – метод количественной и ка-
чественной оценки глобальной и сегментарной функции 
миокарда. Отличием от традиционной допплерографии 
является то, что в качестве движущегося объекта выступает 
не кровоток, а собственно миокард [23]. При этом тканевая 
допплерография позволяет рассчитать следующие виды 
количественных параметров:

- скоростные (пиковые скорости движения миокарда в раз-
ные фазы сердечного цикла, миокардиальный градиент);

- линейные (амплитуда систолического смещения - dis-
placement);

- временные (продолжительность фаз кардиоцикла, 
время ускорения и замедления движения, время изоволю-
мического сокращения и расслабления миокарда);

- скорость и амплитуда деформации миокарда (strain) [24].
Параметры, вычисление которых стало осуществимо 

благодаря тканевой допплерографии, позволяют выявлять 
сложные нарушения систолической функции на доклини-
ческой стадии.

Диастолическая дисфункция характеризуется нару-
шениями механической функции во время диастолы и 
отсутствием единого параметра для точной постановки 
диагноза. Принято считать, что диастолическая дисфункция 
лежит в основе СН c сохраненной ФВ и промежуточной 
СН и, в тяжелых случаях, связана с повышенным риском 
смертности [25].

Наличие и степень тяжести диастолической дисфункции 
левого желудочка определяется на основании комбиниро-
ванной оценки трансмитрального диастолического потока и 
скорости движения митрального кольца. Выделяют три типа 
нарушения наполнения левого желудочка: с замедленной 
релаксацией, псевдонормальный и рестриктивный, которые 
соответствуют незначительной, умеренной и тяжелой диа-
столической дисфункции.

Выявление нарушений диастолического наполнения 
сердца важно не только для определения патогенеза сердеч-
ной недостаточности: доказано, что расстройства диастолы 
более тесно, чем расстройства систолы, ассоциируются с 
тяжестью клинического состояния пациентов, степенью 
снижения толерантности к нагрузкам, с качеством жизни. 
Динамика диастолических параметров может служить 
критерием эффективности лечения и маркером прогноза 
больных хронической сердечной недостаточностью.

Стресс-эхокардиография представляет собой комбина-
цию эхокардиографии с физическим, фармакологическим 
или реже электрическим воздействием при стимуляции 
предсердий. Ишемия, вызванная нагрузкой, ухудшает  ло-
кальную сократимость в сегменте, кровоснабжающемся 
стенозированной коронарной артерией. Таким образом, 

стресс-эхокардиография дает топическую характеристику 
ишемии миокарда при ишемической болезни сердца, а также 
играет важную роль в оценке сердечной недостаточности 
с сохраненной и уменьшенной фракцией выброса, патоло-
гией клапанов, неишемической кардиомиопатии, легочной 
гипертензии и врожденных болезней сердца [26].

Использование тканевой допплерографии повышает 
чувствительность стресс-ЭхоКГ, поскольку улучшает 
эндокардиальную дифференцировку благодаря высоко-
му разрешению. Изображения, полученные в фазе покоя 
и напряжения, сравниваются для интерпретации раз-
мера, формы и функции левого желудочка.  Все стресс-
эхокардиографические результаты можно разделить на 
четыре группы, характеризующиеся параметрами регио-
нальной сократимости и описанием основных форм ответа: 
нормального, ишемического, некротического и жизнеспо-
собного [27].

Прогностическое значение стресс-эхокардиографии 
оценено в рандомизированных клинических исследованиях. 
Нормальный ответ на стресс-эхокардиографию дает еже-
годный риск сердечно-сосудистых нежелательных явлений 
0,4-0,9% в расчете на общую группу >11000 пациентов 
[28], такие же данные, что и для нормального миокарда 
при перфузионном сканировании. Ишемия может быть 
дополнительно стратифицирована с помощью параметров 
аддитивного напряжения эхо, таких как степень индуци-
бельных аномалий движения стенки и рабочая нагрузка / 
доза [29]. Чем выше индекс аномалий движения в баллах и 
чем короче время стресса, тем ниже уровень выживаемости. 
Аналогичная прогностическая ценность была сообщена 
для тестирования добутамина и дипиридамола [30]. Инду-
цируемая ишемия миокарда у пациентов идентифицирует 
подгруппу пациентов с наибольшим риском смерти. 

Двухмерная ЭхоКГ оказала значительное влияние на 
оценку различных сердечных заболеваний и стала клини-
ческим руководством для лечения сердечных заболеваний 
и неотъемлемой частью обычной клинической практики. 
Однако двухмерная ЭхоКГ имеет известные ограничения, 
в том числе отсутствие трехмерных пространственных 
координат, геометрических допущений, апикального ра-
курса и ограниченного распознавания границ.  Благодаря 
внедрению трехмерной ЭхоКГ стало возможным получение 
трехмерных объемных данных, с субоптимальным каче-
ством [31-34]. Ряд исследований подтвердил достоверность 
и воспроизводимость измерений объема фракции выброса 
левого желудочка в трехмерной ЭхоКГ по сравнению с 
сердечным магнитным резонансом и радионуклидной 
сцинтиграфией. 

Otani et al. также изучили возможности однократной 
трехмерной ЭхоКГ пациентов с фибрилляцией предсердий. 
Они обнаружили, что это исследование достоверно и быстро 
определяет усредненные объемы и функцию левого желу-
дочка во время нескольких последовательных сокращений 
и этот метод может служить новым способом количествен-
ного определения камеры ЛЖ у пациентов с фибрилляцией 
предсердий в обычной практике [35].

Stanton et al. исследовали 455 пациентов, которым оце-
нивали функцию левого желудочка с помощью двухмерной 
ЭхоКГ и трехмерной ЭхоКГ и обнаружили, что трехмерная 
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ляции взяты из опубликованных материалов Международ-
ного регистра БГ [7].

На четвертом месте по частоте встречаемости в казах-
станской популяции находятся мутации E272D и RecNcil, 
каждая из которых составила по 6% (по 2 мутации). В ли-
тературе описано, что рекомбинантная мутация RecNcil 
является одной из наиболее неблагоприятных в прогности-
ческом плане и часто встречается при типе 2 [8]. Двое па-
циентов, у которых была диагностирована данная мутация, 

не стали исключением, им при жизни был выставлен тип 2, 
на момент данного исследования один из пациентов умер в 
связи с прогрессированием заболевания.

Также были выявлены по одной мутации G46E, N188S, 
D315H, W184R, V398F, R120W, R87Q, которые ранее уже 
определялись в других популяциях [5]. Процентное соот-
ношение мутаций гена ГЦБ, выявленных в популяции де-
тей с БГ в Казахстане, представлено на рисунке 3.

Среди пациентов было выявлено 10 различных геноти-

Рисунок 3 - Мутации гена ГЦБ в популяции детей с БГ в Казахстане

Таблица 1 - Частота встречаемости БГ по областям РК за 2000-2016 гг.

Наименование области Общее количество 
живорожденных

Общее количество 
диагностированных 

случаев БГ

Частота БГ, на 100 000
живорожденных

Акмолинская 200468 0 -

Актюбинская 257198 1 0,38

Алматинская 636038 3 0,47

Атырауская 218413 0 -

Западно-Казахстанская 184283 0 -

Жамбылская 417160 1 0,24

Карагандинская 365840 3 0,82

Костанайская 203614 1 0,49

Кызылординская 285151 2 0,7

Мангистауская 223107 0 -

Южно-Казахстанская 1151737 1 0,09

Павлодарская 194652 1 0,51

Северо-Казахстанская 142255 3 2,1

Восточно-Казахстанская 360516 3 0,55

г. Астана 245655 0 -

г. Алматы 428398 1 0,23

Таблица 2 - Частота встречаемости мутаций L444P, F213I, N370S в разных популяциях

Мутации

L444P

РК Япония Корея Китай Международный 
регистр (n=1698)

абс. % % % % %

13 42 41 60 55 18

F213I 4 13 14 нет данных 14 нет данных

N370S 3 10 практически не 
встречается

практически не 
встречается

3 53



(Almaty),  №2  (200),  2019 65

ОБЗОР ПУБЛИКАЦИЙ ИЗ ДРУГИХ ЖУРНАЛОВ

пов, наиболее часто встречающимся из которых был гено-
тип L444P/другая мутация (25%). В таблице 3 представле-
ны генотипы и количество случаев их выяв ления у паци-
ентов с БГ в Казахстане в сравнении с общей популяцией.

Необходимо отметить, что на этапе диагностического 
поиска пациенты были консультированы врачами не менее 
трех различных специальностей, включая педиатра, невро-
лога, хирурга, гематолога, инфекциониста, пульмонолога, 
гепатолога и др, т.е. дебют забо-левания был представлен 
под маской разных заболеваний (таблица 4).

При оценке степени тяжести течения БГ у детей по ин-
дексу, предложенному A. Zimran [9], выявлено, что у 11 па-
циентов (55%) заболевание имело среднюю степень тяжести 
и у 9 пациентов (45%) протекало в тяжелой форме. С легкой 
степенью тяжести не было выявлено ни одного пациента.

Анализ антропометрических показателей, таких как 
вес и рост, выявил отставание в физическом развитии у 18 
детей из 20 (90%). Показатель роста был в пределах нормы 
у двух детей (10%), в области ниже среднего у двух детей 
(10%), в области низких величин у 5 детей (25%), в об-
ласти очень низких величин у 11 детей (55%). Показатель 
веса был в пределах нормы у трех детей (15%), в области 
ниже среднего у двух детей (10%), в области низких вели-
чин у трех детей (15%), в области очень низких величин у 
12 детей (60%).

Таблица 3 - Генотипы пациентов с БГ

Генотипы

Генотипы 
пациентов с БГ 
в Казахстане, 

n=16
абс%

Генотипы 
паци- ентов с 

БГ по дан- ным 
Междуна- 

родного регистра 
БГ за 2010 год, 

n=3914 (%)

N370S/ N370S Не 
встречается

31

L444P/другая 
мутация

4 25 3

L444P/L444P 2 13 6

L444P/ F213I 2 13 Нет данных

N370S/другая 
мутация

2 13 14

L444P/ N370S 1 6 15

L444P/ E272D 1 6 Нет данных

L444P/ RecNcil 1 6 Нет данных

F213I/ другая 
мутация

1 6 Нет данных

F213I/ RecNcil 1 6 Нет данных

E272D/ другая 
мутация

1 6 Нет данных

Таблица 4 - Диагнозы у пациентов с БГ на этапе 
диагностического поиска

Специальность 
врача Диагнозы пациентов

Педиатр Анемия, рахит, носовое 
кровотечение, частые ОРЗ, 
пневмония, БЭН

Невролог Резидуально-органическое 
поражение ЦНС, астено-
невротический синдром, 
детский церебральный паралич, 
задержка психомоторного 
развития

Хирург Портальная гипертензия, 
лимфаденит, остеомиелит, 
синдром гиперспленизма

Гематолог Миелодиспластический синдром, 
микросфероцитарная анемия, 
тромбоцитопатия

Инфекционист ЦМВ, описторхоз

Окулист Ангиопатия сосудов сетчатки

Пульмонолог Пневмония с дыхательной 
недостаточностью, 
муковисцидоз

Гепатолог Реактивный гепатит, цирроз 
печени

Гастроэнтеролог Гепатолиенальный синдром

Ревматолог Реактивный артрит

Рисунок 4 - Геморрагический синдром у детей с БГ
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конечно-диастолический и конечно-систолический объемы. 
ФВ важна при СН вследствие прогностической значимости. 
Пациенты с сохраненной фракцией выброса благоприятно 
реагируют на стандартный режим фармакологического лече-
ния и демонстрируют лучший прогноз. Напротив, пациенты 
с сниженной фракцией выброса не реагируют на стандарт-
ные фармакологические методы лечения, за исключением 
нитратов, и поэтому имеют плохой прогноз, особенно во 
время декомпенсации заболевания [20, 21, 22].

За последние годы широкое применение получила 
тканевая допплерография – метод количественной и ка-
чественной оценки глобальной и сегментарной функции 
миокарда. Отличием от традиционной допплерографии 
является то, что в качестве движущегося объекта выступает 
не кровоток, а собственно миокард [23]. При этом тканевая 
допплерография позволяет рассчитать следующие виды 
количественных параметров:

- скоростные (пиковые скорости движения миокарда в раз-
ные фазы сердечного цикла, миокардиальный градиент);

- линейные (амплитуда систолического смещения - dis-
placement);

- временные (продолжительность фаз кардиоцикла, 
время ускорения и замедления движения, время изоволю-
мического сокращения и расслабления миокарда);

- скорость и амплитуда деформации миокарда (strain) [24].
Параметры, вычисление которых стало осуществимо 

благодаря тканевой допплерографии, позволяют выявлять 
сложные нарушения систолической функции на доклини-
ческой стадии.

Диастолическая дисфункция характеризуется нару-
шениями механической функции во время диастолы и 
отсутствием единого параметра для точной постановки 
диагноза. Принято считать, что диастолическая дисфункция 
лежит в основе СН c сохраненной ФВ и промежуточной 
СН и, в тяжелых случаях, связана с повышенным риском 
смертности [25].

Наличие и степень тяжести диастолической дисфункции 
левого желудочка определяется на основании комбиниро-
ванной оценки трансмитрального диастолического потока и 
скорости движения митрального кольца. Выделяют три типа 
нарушения наполнения левого желудочка: с замедленной 
релаксацией, псевдонормальный и рестриктивный, которые 
соответствуют незначительной, умеренной и тяжелой диа-
столической дисфункции.

Выявление нарушений диастолического наполнения 
сердца важно не только для определения патогенеза сердеч-
ной недостаточности: доказано, что расстройства диастолы 
более тесно, чем расстройства систолы, ассоциируются с 
тяжестью клинического состояния пациентов, степенью 
снижения толерантности к нагрузкам, с качеством жизни. 
Динамика диастолических параметров может служить 
критерием эффективности лечения и маркером прогноза 
больных хронической сердечной недостаточностью.

Стресс-эхокардиография представляет собой комбина-
цию эхокардиографии с физическим, фармакологическим 
или реже электрическим воздействием при стимуляции 
предсердий. Ишемия, вызванная нагрузкой, ухудшает  ло-
кальную сократимость в сегменте, кровоснабжающемся 
стенозированной коронарной артерией. Таким образом, 

стресс-эхокардиография дает топическую характеристику 
ишемии миокарда при ишемической болезни сердца, а также 
играет важную роль в оценке сердечной недостаточности 
с сохраненной и уменьшенной фракцией выброса, патоло-
гией клапанов, неишемической кардиомиопатии, легочной 
гипертензии и врожденных болезней сердца [26].

Использование тканевой допплерографии повышает 
чувствительность стресс-ЭхоКГ, поскольку улучшает 
эндокардиальную дифференцировку благодаря высоко-
му разрешению. Изображения, полученные в фазе покоя 
и напряжения, сравниваются для интерпретации раз-
мера, формы и функции левого желудочка.  Все стресс-
эхокардиографические результаты можно разделить на 
четыре группы, характеризующиеся параметрами регио-
нальной сократимости и описанием основных форм ответа: 
нормального, ишемического, некротического и жизнеспо-
собного [27].

Прогностическое значение стресс-эхокардиографии 
оценено в рандомизированных клинических исследованиях. 
Нормальный ответ на стресс-эхокардиографию дает еже-
годный риск сердечно-сосудистых нежелательных явлений 
0,4-0,9% в расчете на общую группу >11000 пациентов 
[28], такие же данные, что и для нормального миокарда 
при перфузионном сканировании. Ишемия может быть 
дополнительно стратифицирована с помощью параметров 
аддитивного напряжения эхо, таких как степень индуци-
бельных аномалий движения стенки и рабочая нагрузка / 
доза [29]. Чем выше индекс аномалий движения в баллах и 
чем короче время стресса, тем ниже уровень выживаемости. 
Аналогичная прогностическая ценность была сообщена 
для тестирования добутамина и дипиридамола [30]. Инду-
цируемая ишемия миокарда у пациентов идентифицирует 
подгруппу пациентов с наибольшим риском смерти. 

Двухмерная ЭхоКГ оказала значительное влияние на 
оценку различных сердечных заболеваний и стала клини-
ческим руководством для лечения сердечных заболеваний 
и неотъемлемой частью обычной клинической практики. 
Однако двухмерная ЭхоКГ имеет известные ограничения, 
в том числе отсутствие трехмерных пространственных 
координат, геометрических допущений, апикального ра-
курса и ограниченного распознавания границ.  Благодаря 
внедрению трехмерной ЭхоКГ стало возможным получение 
трехмерных объемных данных, с субоптимальным каче-
ством [31-34]. Ряд исследований подтвердил достоверность 
и воспроизводимость измерений объема фракции выброса 
левого желудочка в трехмерной ЭхоКГ по сравнению с 
сердечным магнитным резонансом и радионуклидной 
сцинтиграфией. 

Otani et al. также изучили возможности однократной 
трехмерной ЭхоКГ пациентов с фибрилляцией предсердий. 
Они обнаружили, что это исследование достоверно и быстро 
определяет усредненные объемы и функцию левого желу-
дочка во время нескольких последовательных сокращений 
и этот метод может служить новым способом количествен-
ного определения камеры ЛЖ у пациентов с фибрилляцией 
предсердий в обычной практике [35].

Stanton et al. исследовали 455 пациентов, которым оце-
нивали функцию левого желудочка с помощью двухмерной 
ЭхоКГ и трехмерной ЭхоКГ и обнаружили, что трехмерная 
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ОЦЕНКА ОСНОВНЫХ КЛИНИЧЕСКИХ  
ПРОЯВЛЕНИЙ БГ У ДЕТЕЙ В РК

Одним из наиболее частых проявлений БГ являлся ге-
моррагический синдром, который отмечался у 12 (60%) де-
тей. У двух детей геморрагический синдром проявлялся в 
виде носовых кровотечений и кожного синдрома, у 10 детей 
только в виде кровотечений. На рисунке 4 представлена ха-
рактеристика геморрагического синдрома у детей с БГ.

Инструментальное исследование костной системы 
было проведено 12 детям, и у 8 (67%) пациентов на рентге-
нограмме бедренных костей выявлена деформация в виде 
колбы Эрленмейера, мелкоочаговая деструкция, остеопе-
ния, остеопороз. Также был диагностирован кифосколиоз 
у двух детей (10%) с III типом БГ (рисунок 5). Помимо 
выявленных изменений в бедренных костях у трех детей 
(15%) дополнительно отмечались патологические пере-
ломы в грудном и/или поясничном отделах позвоночника, 
патологический перелом шейки бедра. В 4 (33%) случаях 
патологических изменений костной системы выявлено не 
было.

Костные боли ощущали 7 (35%) детей из 20. Из них у 
трех пациентов (15%) отмечались эпизоды костного кри-
за в виде выраженных болей в коленных и голеностопных 
суставах, отечностью, гиперемией и повышением темпе-
ратуры тела. У 2 (10%) больных костные кризы были рас-
ценены как течение остеомиелита, в связи с чем им прово-
дилось хирургическое лечение.

Патогенез повреждения ЦНС при нейронопатических 
типах болезни Гоше недостаточно изучен. Глюкоцеребро-
зид, возможно, оказывает токсическое действие на нейро-
ны, вызывая их деструкцию, при этом накопления его в 
нейронах не происходит [10]. Наличие неврологической 
симптоматики определяло наиболее тяжелое клиническое 
течение БГ у наблюдаемых пациентов. Патологические 
симптомы со стороны ЦНС отмечались у 8 (40%) из 20 
детей, на основании которых детям была выставлена ней-
ронопатическая форма БГ. У детей со II типом в дебюте 
заболевания отмечались развитие страбизма, задержка в 
моторном развитии, атаксия, ретрофлексия шеи, общая ги- 
потония, а также дисфагия, которая приводила к частым 
аспирациям и затяжным пневмониям.

У детей с III типом неврологические симптомы появ-
лялись несколько позже органомегалии, поражение ЦНС 
имело прогредиентное течение. При III типе у детей отме-
чалось развитие глазодвигательной атаксии, страбизма, на-
рушение интеллекта, гиперкинезы, судорожный синдром, 
прогрессирующие дыхательные расстройства (таблица 5).

У всех детей на момент верификации диагноза была 
выявлена гепатоспленомегалия (рисунок 6). По данным 
ультразвукового исследования (УЗИ) увеличение размеров 
печени во всех случаях не превышало более чем в 2 раза. 
Увеличение правой доли печени у 16 (80%) больных в 1,5-
2 раза, у 4 (20%) пациентов меньше чем в 1,5 раза. Уве-
личение левой доли печени в 1,5-2 раза у 10 (50%) детей, 
меньше чем в 1,5 раза у 4 (20%) больных, у 6 (30%) паци-
ентов данный показатель оставался в пределах нормы.

Спленомегалия имела более выраженный характер. У 5 
(25%) детей селезенка была увеличена в 1,5 раза, у 8 (40%) 
больных в 2-2,5 раза, у 7 (35%) пациентов в 3-3,5 раза. По 
данным клинического осмотра у 16 (80%) детей нижний 
полюс селезенки находился в малом тазу, у 4 селезенка 

Таблица 5 - Патологические изменения нервной 
системы у детей с нейронопатической формой БГ

Патологические проявления со 
стороны нервной системы

Количество 
пациентов  

(n=8)  
абс %

Страбизм 8 100

Глазодвигательная апраксия 5 63

Задержка моторного развития 6 75

Отставание в психическом развитии 2 25

Гиперкинезы 4 50

Судороги 3 38

Ретрофлексия шеи 3 38

Дыхательные расстройства  
в следствие дисфагии

8 100

Рисунок 5 - Изменения в костной системе при болезни Гоше:  
а) На R-грамме бедренной кости колбовидная деформация 

Эрленмейера, мелкоочаговая деструкция, остеопения, 
остеопороз, б) кифосколиоз у пациентки с III типом БГ

Рисунок 6 - Гепатоспленомегалия у пациента с III типом 
болезни Гоше
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пальпировалась на 4,0-6,0 см ниже края левой реберной 
дуги. 4 (20%) пациентам до верификации БГ была прове-
дена спленэктомия.

Изменение гематологических показателей наблюдали у 
95% (19) пациентов с БГ. Почти у половины детей (45%) на 
момент верификации диагноза отмечалась анемия II степе-
ни. Анемия I степени выявлена у 30% (6) больных, анемия 
III степени у 20% (4) пациентов. Показатель гемоглобина 
был в пределах нормы только у одного ребенка (5%). Ане-
мия имела во всех случаях гипохромный характер, цветовой 
показатель (ЦП) в пределах 0,56-0,8. Инициальные показа-
тели гемоглобина у детей с БГ представлены на рисунке 7.

У большинства детей (65%) отмечалась тромбоцито- 
пения легкой степени. У трех детей (15%) была диагно- 
стирована тромбоцитопения средней степени и у одного 
ребенка (5%) тяжелая тромбоцитопения. Показатели тром-
боцитов были в пределах нормы у трех (15%) детей из 20. 
Инициальные показатели тромбоцитов у детей с БГ пред-
ставлены в соответствии с рисунком 8.

Показатели лейкоцитов крови были в пределах нормы 
у 10 (50%) пациентов из 20. Лейкопения I степени отмеча-
лась у 9 (45%) детей. У одного ребенка был диагностиро-
ван умеренный лейкоцитоз в крови (рисунок 9).

По данным Niederau С., у 30-50% больных с БГ уровни 
сывороточных аминотрансфераз повышались лишь до 2 
норм, только у некоторых пациентов активность АЛТ, АСТ 
повышалась до 7 норм [11]. В нашем исследовании у 19 

(95%) детей показатель уровня АЛТ находился в пределах 
нормы. Показатель уровня АСТ у 10 (53%) больных был 
повышен в 1,5 раза от нормы, у одного ребенка (5%) в 2 
раза и у 8 (42%) пациентов данный показатель находился 
в пределах нормы. У одного больного с БГ был диагности-
рован гепатит С, поэтому показатели уровня АЛТ и АСТ 
данного пациента не учитывались при интерпретации 
инициальных показателей биохимического анализа крови 
в исследовании. 

Исследование уровня железа в сыворотке крови было 
проведено 11 (55%) пациентам. По результатам исследова-
ния он был в пределах нормы у 5 (45%) больных, у одного 
ребенка (10%) повышен в 2,5 раза, и у 5 детей (45%) вы-
явлено снижение данного показателя. Уровень ферритина 
был анализирован только у трех детей (15%), причем у од-
ного из пациентов данный показатель был выше референс-
ных значений более чем в 7 раз.

Как известно, патоморфологическим субстратом забо-
левания является обнаружение специфических клеток Гоше 
в биоптате костного мозга. Морфологическое исследова-
ние костного мозга позволяет выявить данные клетки и в 
то же время исключить наличие у пациента гемобластоза 
или другого лимфопролиферативного заболевания, как при-
чины цитопенического синдрома и гепатоспленомегалии. В 
нашем исследовании пункция костного мозга была прове-
дена 17 (85%) детям, и в 71% (12) случаев в биоптате были 
обнаружены клетки Гоше (рисунок 10).

Рисунок 7 - Инициальные показатели гемоглобина у детей с БГ

Рисунок 9 - Инициальные показатели лейкоцитов крови  
у детей с БГ

Рисунок 8 - Инициальные показатели тромбоцитов у детей с БГ

Рисунок 10 - Клетки Гоше в костном мозге



(Алматы),  №2  (200),  2019684 (Алматы), №6 (192), 2018

КАРДИОЛОГИЯ

конечно-диастолический и конечно-систолический объемы. 
ФВ важна при СН вследствие прогностической значимости. 
Пациенты с сохраненной фракцией выброса благоприятно 
реагируют на стандартный режим фармакологического лече-
ния и демонстрируют лучший прогноз. Напротив, пациенты 
с сниженной фракцией выброса не реагируют на стандарт-
ные фармакологические методы лечения, за исключением 
нитратов, и поэтому имеют плохой прогноз, особенно во 
время декомпенсации заболевания [20, 21, 22].

За последние годы широкое применение получила 
тканевая допплерография – метод количественной и ка-
чественной оценки глобальной и сегментарной функции 
миокарда. Отличием от традиционной допплерографии 
является то, что в качестве движущегося объекта выступает 
не кровоток, а собственно миокард [23]. При этом тканевая 
допплерография позволяет рассчитать следующие виды 
количественных параметров:

- скоростные (пиковые скорости движения миокарда в раз-
ные фазы сердечного цикла, миокардиальный градиент);

- линейные (амплитуда систолического смещения - dis-
placement);

- временные (продолжительность фаз кардиоцикла, 
время ускорения и замедления движения, время изоволю-
мического сокращения и расслабления миокарда);

- скорость и амплитуда деформации миокарда (strain) [24].
Параметры, вычисление которых стало осуществимо 

благодаря тканевой допплерографии, позволяют выявлять 
сложные нарушения систолической функции на доклини-
ческой стадии.

Диастолическая дисфункция характеризуется нару-
шениями механической функции во время диастолы и 
отсутствием единого параметра для точной постановки 
диагноза. Принято считать, что диастолическая дисфункция 
лежит в основе СН c сохраненной ФВ и промежуточной 
СН и, в тяжелых случаях, связана с повышенным риском 
смертности [25].

Наличие и степень тяжести диастолической дисфункции 
левого желудочка определяется на основании комбиниро-
ванной оценки трансмитрального диастолического потока и 
скорости движения митрального кольца. Выделяют три типа 
нарушения наполнения левого желудочка: с замедленной 
релаксацией, псевдонормальный и рестриктивный, которые 
соответствуют незначительной, умеренной и тяжелой диа-
столической дисфункции.

Выявление нарушений диастолического наполнения 
сердца важно не только для определения патогенеза сердеч-
ной недостаточности: доказано, что расстройства диастолы 
более тесно, чем расстройства систолы, ассоциируются с 
тяжестью клинического состояния пациентов, степенью 
снижения толерантности к нагрузкам, с качеством жизни. 
Динамика диастолических параметров может служить 
критерием эффективности лечения и маркером прогноза 
больных хронической сердечной недостаточностью.

Стресс-эхокардиография представляет собой комбина-
цию эхокардиографии с физическим, фармакологическим 
или реже электрическим воздействием при стимуляции 
предсердий. Ишемия, вызванная нагрузкой, ухудшает  ло-
кальную сократимость в сегменте, кровоснабжающемся 
стенозированной коронарной артерией. Таким образом, 

стресс-эхокардиография дает топическую характеристику 
ишемии миокарда при ишемической болезни сердца, а также 
играет важную роль в оценке сердечной недостаточности 
с сохраненной и уменьшенной фракцией выброса, патоло-
гией клапанов, неишемической кардиомиопатии, легочной 
гипертензии и врожденных болезней сердца [26].

Использование тканевой допплерографии повышает 
чувствительность стресс-ЭхоКГ, поскольку улучшает 
эндокардиальную дифференцировку благодаря высоко-
му разрешению. Изображения, полученные в фазе покоя 
и напряжения, сравниваются для интерпретации раз-
мера, формы и функции левого желудочка.  Все стресс-
эхокардиографические результаты можно разделить на 
четыре группы, характеризующиеся параметрами регио-
нальной сократимости и описанием основных форм ответа: 
нормального, ишемического, некротического и жизнеспо-
собного [27].

Прогностическое значение стресс-эхокардиографии 
оценено в рандомизированных клинических исследованиях. 
Нормальный ответ на стресс-эхокардиографию дает еже-
годный риск сердечно-сосудистых нежелательных явлений 
0,4-0,9% в расчете на общую группу >11000 пациентов 
[28], такие же данные, что и для нормального миокарда 
при перфузионном сканировании. Ишемия может быть 
дополнительно стратифицирована с помощью параметров 
аддитивного напряжения эхо, таких как степень индуци-
бельных аномалий движения стенки и рабочая нагрузка / 
доза [29]. Чем выше индекс аномалий движения в баллах и 
чем короче время стресса, тем ниже уровень выживаемости. 
Аналогичная прогностическая ценность была сообщена 
для тестирования добутамина и дипиридамола [30]. Инду-
цируемая ишемия миокарда у пациентов идентифицирует 
подгруппу пациентов с наибольшим риском смерти. 

Двухмерная ЭхоКГ оказала значительное влияние на 
оценку различных сердечных заболеваний и стала клини-
ческим руководством для лечения сердечных заболеваний 
и неотъемлемой частью обычной клинической практики. 
Однако двухмерная ЭхоКГ имеет известные ограничения, 
в том числе отсутствие трехмерных пространственных 
координат, геометрических допущений, апикального ра-
курса и ограниченного распознавания границ.  Благодаря 
внедрению трехмерной ЭхоКГ стало возможным получение 
трехмерных объемных данных, с субоптимальным каче-
ством [31-34]. Ряд исследований подтвердил достоверность 
и воспроизводимость измерений объема фракции выброса 
левого желудочка в трехмерной ЭхоКГ по сравнению с 
сердечным магнитным резонансом и радионуклидной 
сцинтиграфией. 

Otani et al. также изучили возможности однократной 
трехмерной ЭхоКГ пациентов с фибрилляцией предсердий. 
Они обнаружили, что это исследование достоверно и быстро 
определяет усредненные объемы и функцию левого желу-
дочка во время нескольких последовательных сокращений 
и этот метод может служить новым способом количествен-
ного определения камеры ЛЖ у пациентов с фибрилляцией 
предсердий в обычной практике [35].

Stanton et al. исследовали 455 пациентов, которым оце-
нивали функцию левого желудочка с помощью двухмерной 
ЭхоКГ и трехмерной ЭхоКГ и обнаружили, что трехмерная 
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ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Таким образом, проводя оценку инициальных клиниче-

ских и лабораторно-инструментальных показателей в попу-
ляции детей с БГ в Казахстане, выявлено: 

Частота встречаемости БГ в РК составила 0,33 на 100000 
живорожденных, с неравномерной частотой встречаемости 
по областям.

У исследованных пациентов с БГ преобладали мута-
ции L444P, F213I, RecNcil (61%) и генотипы (63%), ха- 
рактерные для нейронопатической формы БГ.

В популяции детей с БГ в Казахстане отмечался более 
высокий удельный вес нейронопатических типов (40%) по 
сравнению с общей популяцией (7%) с ранним дебютом 
клинических проявлений заболевания (до 3 лет).

Проводится диагностика только среднетяжелых (55%) 
и тяжелых форм БГ (45%).

На момент верификации БГ у детей, несмотря на доста-
точно ранний возраст (3 года 6 месяцев), отмечается нали-
чие сформированного симптомокомплекса в виде анемии 
(95%), чаще средней степени тяжести (45%), тромбоцито-
пении (85%) и лейкопении (50%), выраженной спленомега-
лии (100%), умеренной гепатомегалии (100%), отставания 
в физическом развитии (90%), геморрагического синдрома 
(60%), костных болей (35%), костных кризов (15%).

Сравнительный анализ количества диагностированных 
случаев заболевания в нашей стране с данными зарубежных 

исследователей свидетельствует о недостаточной диагно-
стике и наличию определенных трудностей в ранней вери-
фикации диагноза. Прежде всего это связано с выраженным 
клиническим полиморфизмом и многообразием, что затруд-
няет распознавание заболеваний на клиническом уровне. 
Также низкая частота встречаемости этих нозологий в попу-
ляции не позволяет практическому врачу накопить личный 
опыт для своевременной постановки диагноза. Необходимо 
отметить, что результаты анализа эпидемиологических, кли-
нических и лабораторно-инструментальных показателей БГ 
среди детского населения в Казахстане, демонстрирующие 
более низкую частоту встречаемости, связаны не столько с 
этническими особенностями, сколько с настороженностью 
и информированностью врачей в области данной патологии. 
В настоящее время в Республике Казахстан ведется большая 
работа, направленная на раннюю диагностику редких забо-
леваний на всех уровнях оказания медицинской помощи 
детскому населению. Хорошим подспорьем в решении дан-
ной проблемы является широкое внедрение в практическое 
здравоохранение страны разработанного Алгоритма по ран-
ней диагностике болезни Гоше у детей с учетом маршрути-
зации пациента (рисунок 11). Вовремя верифицированное 
заболевание и своевременно начатое лечение улучшат исход 
болезни, повысят качество жизни пациентов, их социализа-
цию, будут способствовать снижению смертности и профи-
лактике ранней инвалидизации.

Рисунок 11 - Алгоритм ранней диагностики БГ у детей с учетом маршрутизации пациента
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