
Лізосомні хвороби
накопичення,
які піддаються лікуванню

КИШЕНЬКОВИЙ ПОСІБНИК



Хвороба Фабрі

Непереносимість 
спеки, холоду 

і фіз. навантажень
Біль в животі

Нейропатичний 
(пекучий) біль

Специфічне ураження 
рогівки ока

Втрата слуху Ангіокератоми
Ниркова 

недостатність

Кардіальні прояви 
(гіпертрофія 

лівого шлуночка)

ОЗНАКИ ТА СИМПТОМИ1:

ОСНОВНІ ДІАГНОСТИЧНІ КРИТЕРІЇ, ЯКІ ДОЗВОЛЯЮТЬ 
ОБСТЕЖИТИ ПАЦІЄНТА ЗА МЕТОДОМ DBS:

Поширеність у світі: ~ 
 

Хвороба Фабрі – Х-зчеплене захворювання, спричинене дефіцитом 
активності лізосомальної альфа-галактозидази А (GLA)2.

~ Підозра на гіпертрофічну кардіоміопатію, ГКМП (за відсутності ішемічної хвороби 
серця, гіпертонії, захворювань клапанів та вроджених вад серця, достатніх для того, 
щоб спричинити аномалію міокарда яка спостерігається у хворого);

   Стать- Чоловіча/ Жіноча

~ Товщина стінки лівого шлуночка за даними ЕХО КС/ МРТ ≥13мм

    Скринінг не виконується

~ Підтверджений генетичний варіант ГКМП,

~ Підтверджений діагноз амілоїдозу чи інших захворювань, що пояснюють клінічну 
картину, наприклад, м’язові дистрофії, вади клапанів тощо.

NB! Обстеженню підлягають пацієнти з будь-якою комбінацією критеріїв 
або за наявності хоча б одного з вищенаведених

1:40 000 новонароджених хлопчиків
1:20 000 новонароджених дівчаток.



ХВОРОБА ГОШЕ
Патогенез хвороби Гоше зумовлений мутаціями гена GBA1, які призводять 
до зниження активності лізосомального ферменту - кислої β-глюкозидази.

Без наявності симптомів

Ураження скелета

Ураження внутрішніх органів

2o неврологічні розлади

Прояви хвороби Паркінсона

Гідроцефалія, кальцифікація
серцевого клапана

Міоклонічна епілепсія

Окорухові порушення

Вроджений іхтіоз

Водянка плода

Прогресуюча неврологічна
дегенерація

Тип 1

Тип 3

Тип 2

Неврологічні
прояви

Неврологічні прояви, пов'язані з хворобою Гоше (ХГ),
є найбільш тяжкими при ХГ 2 типу і легкими при ХГ 1 типу4

 

Поширеність хвороби Гоше становить від ~ 
 

1:40, 000 до 1:60, 000



Більш агресивне захворювання5:

Біль у кістках (63%)

Хвороба Гоше:
клінічні прояви у дітей

Гепатомегалія (87%)
Спленомегалія (95%)

Анемія (40%)

Остеопенія (20%)

Інфільтрація кісткового мозку (38%)

Тромбоцитопенія (50%)

Деформація за типом конічної
колби Ерленмейєра (49%)



NB! Обстеженню підлягають пацієнти з будь-якою комбінацією критеріїв 
або за наявності хоча б одного з вищенаведених критеріїв

Варіабельність у проявах
та ступені тяжкості6:

Хвороба Гоше: клінічні
прояви у дорослих

Патологічний перелом (15%)

Біль у кістках (63%)
Кістковий криз (33%)

Гепатомегалія (79%)
Спленомегалія (87%)

Анемія (64%)

Тромбоцитопенія (57%)

Деформація за типом конічної
колби Ерленмеєра (40%)

Ураження суглобів (8%)

Інфільтрація кісткового мозку (42%)

Остеонекроз (25%)
Остеопенія (42%)
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Старше
5 років

Молодше
5 років

Симптоми у пацієнтів
з підозрою на МПС I

МПС I: Мукополісахаридоз I типу
Аутосомно-рецесивний тип успадкування27,28

• Більшість діагностованих пацієнтів мають тяжку форму

Епідеміологія29

• Оціночна захворюваність у світі: 1 на 100 000 новонароджених

Незвичне поєднання уражень декількох органів
(навіть нічим не примітне, але з нещодавніми рецидивами і персисту-
ванням) має змусити вас запідозрити можливу наявність рідкісного 
захворювання!33

Спектр клінічних проявів МПС I27

- 65% - 25% - 10%

7 років
Приблизно

20 років
Дорослий

вік

Вік, коли
встановлюється
діагноз

Вплив на
когнітивну
функцію

Поширеність
даного
фенотипу

Середня трива-
лість життя
(за відсутності
лікування)

Пупкова / пахова грижа

Кіфоз, гібусна деформація

Кіфоз, гібусна деформація
(синдром клацаючого пальця)

Хронічний риніт, отит, обструктивне
захворювання дихальних шляхів

Лицевий дисморфізм

Пупкова / пахова грижа

Помутніння рогівки

Серцево-судинні захворювання
(вальвулопатія)

Контрактури суглобів

Затримка розвитку та прогресуюча
втрата набутих навичок, що призводить
до тяжких когнітивних розладів

Гурлер

Від 0,2 до 7 років

Шеє

Від 2 до 54 років

Виражена затримка
психічного розвитку

із втратою набутих навичок

Відсутність / легка затримка
розумового розвитку:
труднощі із навчанням

Відсутність
когнітивних
порушень

Гурлер-Шеє

Від 0,2 до 36 років



Хронічний риніт, отит

Помутніння рогівки

Серцево-судинні
захворювання

Гепатоспленомегалія

Пупкова, пахова грижі

Х-подібні ноги

Хронічна діарея

Хода навшпиньках

Когнітивні порушення

Мікросомія
і гідроцефалія

Карпальний
тунельний синдром

Порушення ходи через
деформацію стегна

Обструктивне
захворювання

дихальних шляхів

Кіфоз,
гібусна деформація

Біль у суглобах і 
контрактури суглобів

Збільшений язик

Мультиорганне ураження при МПС I
Клінічна картина та ураження органів залежить від фенотипу 
та ступеня прогресування захворювання.29,30,31

Найбільш виражені симптоми виділені напівжирним шрифтом

Огрубіння рис обличчя



Дефіцит кислої сфінгомієлінази (ASMD)
Рідкісна, прогресуюча лізосомна хвороба накопичення. Основним метабо-
лічним дефектом є дефіцит ферменту кислої сфінгомієлінази, що призводить 
до прогресуючого накопичення сфінгомієліну в тканинах-мішенях.

ASMD класифікується як тип А (хвороба Німана-Піка типу А) та тип В (хвороба 
Німана-Піка типу В). Фенотип із проміжним ступенем тяжкості також відомий 
як хронічний нейровісцеральний ASMD (хвороба Німана-Піка типу-А/В).

Всі форми ASMD успадковуються за аутосомно-рецесивним типом.

ASMD тип A ASMD тип A/B ASMD тип B

Початок2 Ранній дитячий вік Дитячий вік Діти/Дорослі

Варіабельність проявів, 
тяжкості та прогресування 

захворювання

Немає неврологічних 
уражень2

Варіабельність проявів, 
тяжкості та прогресування 

захворювання

Повільно прогресуюче 
неврологічне захворювання2

Однаковий ступінь 
тяжкості і прогноз

Швидко прогресуюче 
неврологічне 

захворювання1

Порушення 
розвитку1

Гепатоспле-
номегалія2

Фіброз 
печінки2

Портальна 
гіпертензія2

Відхилення 
від норми 

печінкових проб2

Ішемічна 
хвороба 

серця2

Біль в кістках 
та суглобах2

Затримка 
росту2

дисліпідемія 
з низьким 

рівнем ЛВЩ-С22

Тромбо-
цитопенія2

Головний 
біль2

Часті 
вушні 

інфекціїї2

Ураження 
клапанів 

серця2

Гіпотонія2

Дисфагія2 Блювота2

Інфекції 
дихальних 

шляхів2

Холестатична 
жовтяниця2

Труднощі 
при 

годуванні2

Порушення 
сну та 

дратівливість2

Гепатоспле-
номегалія2

Перебіг

Ознаки та 
симптоми



van der Beek. Clinical features and predictors for disease natural progression in adults with Pompe 
disease: a nationwide prospective observational study. Orphanet Journal of Rare Diseases 2012, 7:88

ПІДТВЕРДИТИ ДІАГНОЗ РІДКІСНОГО 
ЗАХВОРЮВАННЯ ДОПОМОЖЕ 
ПРОСТИЙ ТЕСТ, ВИКОНАНИЙ ЗА 
МЕТОДОМ СУХОЇ ПЛЯМИ КРОВІ (DBS)30

ПЕРЕВАГИ ~ 
 

Відносно стабільний зразок 
Використовується для скринінгу

Мінімально інвазивно 
Просто і швидко

Підготувати 
місце проколу

• Попередньо зігріти 
місце проколу для 
малюків

• Дезінфікувати шкіру 
засобом без йоду

• Висушити шкіру 
стерильною марлею

Нанести каплю �крові 
на DBS-карту

• Витерти першу 
краплю крові сухою 
марлею

• Отримати другу 
каплю крові і нанести 
її на коло на карті

• Заповнити всі кола

Проколоти шкіру 
стерильним 
скарифікатором

Швидко > Легко > Безкоштовно для пацієнта

1 2 3

Of of

Pompe

Top Capy

10215724
Do
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