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АннотАция
Болезнь Гоше — редкое аутосомно-рецессивное заболевание, относящееся к группе сфинголипидозов. Данная 

патология вызвана дефицитом лизосомального фермента глюкоцереброзидазы, что приводит к накоплению его суб-
страта, глюкозилцерамида, в макрофагах и ведёт к поражению нервной системы, паренхиматозных органов, нару-
шению кроветворной системы. В литературе имеются единичные случаи описания поражения органа зрения в виде 
нарушения глазодвигательной функции, нарушения структуры стекловидного тела, сетчатки, роговицы, сосудистой 
оболочки, конъюнктивы. При диагностике данные клинические симптомы могут вызвать трудности в интерпретации 
и, возможно, в оценке эффективности заместительной терапии.

Изменения сетчатки при болезни Гоше мало изучены, но являются важным симптомом этого заболевания, кото-
рый позволяет визуализировать и оценивать в динамике отложение субстрата в преретинальных и интраретинальных 
слоях. Вопрос оценки эффективности заместительной терапии по наличию поражения сетчатки в настоящее время 
остаётся открытым.

Представлено описание клинического случая глазных проявлений болезни Гоше у мальчика 10 лет. В результате 
комплексного офтальмологического обследования выявлены преретинальные изменения в виде беловатых фокусов 
в парамакулярной зоне, микроструктурные изменения в центральных отделах сетчатки по данным оптической коге-
рентной томографии, умеренные изменения функций сетчатки по данным электроретинограммы, а также дефекты 
полей зрения и снижение световой чувствительности. Выявленные изменения свидетельствуют о нарушении обмен-
ных процессов в слоях сетчатки глаза, что приводит к формированию ретинальных фокусов (гошером). Неинвазив-
ная визуализации данных отложений может помочь в оценке течения заболевания и эффективности заместительной 
терапии. Ведение пациентов с болезнью Гоше требует междисциплинарного подхода с обязательным привлечением 
офтальмолога.
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Еye manifestations of Gaucher’s disease
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AbstrAct
Gaucher’s disease is a rare autosomal recessive disease that belongs to the group of sphingolipidoses. This pathology is 

caused by a lysosomal enzyme glucocerebrosidase deficiency, which leads to its substrate, glucosylceramide, accumulation 
in macrophages, and leads to damage to the nervous system, parenchymal organs, and the hematopoietic system. The litera-
ture reported isolated cases of vision organ damages such as oculomotor function disorders and violations of the structure of 
the vitreous, retina, cornea, choroid, and conjunctiva. During diagnosis, these clinical symptoms may cause interpretation and, 
possibly, substitution therapy evaluating difficulties. Retinal changes in Gaucher’s disease are poorly understood, but they are 
an important symptom of this disease, which dynamically visualizes and evaluates the substrate deposition in the preretinal and 
intraretinal layers. The effectiveness of replacement therapy based on the presence of retinal lesions remains controversial.

Herein, presented the description of a clinical case of a 10-year-old boy with ocular manifestations of Gaucher’s disease, 
a rare orphan disease. The comprehensive ophthalmological examination results revealed preretinal changes in whitish foci in 
the paramacular zone, microstructural changes in the central retina according to optical coherence tomography, and moder-
ate changes in retinal functions according to electroretinogram, as well as visual field defects and decreased light sensitivity. 
The revealed changes indicate a violation of metabolic processes in the retinal layers of the eye, which leads to retinal foci 
(gosher) formation. Noninvasive visualization of these deposits helps assess the disease course and the substitution therapy 
effectiveness. The management of patients with Gaucher’s disease requires an interdisciplinary approach with the mandatory 
involvement of an ophthalmologist.
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В клинической практике детского офтальмолога бы-
вают случаи, когда необходимо определить глазные про-
явления редких орфанных заболеваний и синдромов. 
Это требует знаний особенностей основного заболевания 
и офтальмологических проявлений. К таким заболевани-
ям относится болезнь Гоше. 

Болезнь Гоше — орфанное заболевание, относящееся 
к группе сфинголипидозов. Частота встречаемости болез-
ни Гоше составляет от 1:450 до 1:70000. 

Заболевание названо в честь французского врача 
Филиппа Гоше, который первым описал его в 1882 году 
у пациента с массивной спленомегалией без лейкемии 
[1, 2]. Это хроническое прогрессирующее заболевание 
с варьирующим сроком манифестации и гетерогенностью 
клинических проявлений от бессимптомных до перина-
тально-летальных форм.

Данная патология является наиболее частой формой 
лизосомных болезней, при которой реализуется генети-
чески детерминированный дефект лизосомального фер-
мента бета-гликозидазы. 

Болезнь Гоше наследуется по аутосомно-рецессивно-
му типу. Причиной заболевания является мутация в гене 
GBA1, расположенном на хромосоме 1 (1q21). В гене GBA1 
описано более 300 мутаций GBA. Очень редко болезнь 
Гоше также может быть вызвана дефицитом активатора 
GCase, сапозина C. [1, 3]. Мутация в указанном гене при-
водит к заметному снижению активности лизосомально-
го фермента глюкоцереброзидазы, которая гидролизует 
глюкозилцерамид до церамида и глюкозы. 

 При дефиците фермента происходит накопление глю-
козилцерамидов в лизосомах макрофагов и моноцитах 
ретикулоэндотелиальной системы. При этом формируют-
ся, так называемые, клетки Гоше. 

При световой микроскопии клетки Гоше обычно уве-
личены, с эксцентрическими ядрами, конденсированным 
хроматином и цитоплазмой с неоднородным внешним 
видом «мятой папиросной бумаги». Клетки Гоше в ос-
новном проникают в костный мозг, селезёнку и печень, 
но они также проникают в другие органы и считаются ос-
новными факторами, влияющими на симптомы болезни 
[3–6]. 

Основными клиническими проявлениями являются 
гематологические нарушения (панцитопения), гепато-
спленомегалия, скелетная патология, задержка роста, 
симптомы поражения ЦНС. 

Редким клиническим проявлением является фор-
мирование псвевдоопухолей (гошером), которые пред-
ставляют собой скопления клеток Гоше с фиброзным 
компонентом [6]. 

Принятая в настоящее время классификация болезни 
Гоше основывается на времени манифестации и степени 
тяжести поражения нервной системы. 

Выделяют 3 основных типа болезни Гоше: 
1) ненейропатический тип; это самый частый тип за-

болевания, наиболее распространёнными симптомами 

являются спленомегалия, гепатомегалия, костные и ге-
матологические изменения; 

2) острый нейропатический тип; он дебютирует в пер-
вое полугодие жизни, характеризуется тяжёлой прогрес-
сирующей неврологической симптоматикой, часто приво-
дящей к летальным исходам, 

3) подострый нейропатический тип; характеризуется 
более поздним началом, неврологическая симптоматика 
появляется после висцеральных, костных и гематологи-
ческих проявлений. Основными и ранними неврологиче-
скими его проявлениями являются глазодвигательные 
расстройства в виде косоглазия и (или) окуломоторо-
ной апраксии с нарушением саккадических движений 
глазных яблок, а также с нарушением вергенционных 
движений [6]. 

Поражение глаз, как правило, встречается реже 
и имеет различные клинические проявления. 

 Глазные особенности болезни Гоше включают помут-
нение роговицы, изменения стекловидного тела, пререти-
нальные, субретинальные отложения. Описаны единичные 
случаи «коатсоподобного» синдрома, хронического увеи-
та, отслойки сетчатки на фоне болезни Гоше. При про-
ведении оптической когерентной томографии можно на-
блюдать гиперрефлективные преретинальные отложения 
между задним гиалоидным интерфейсом и слоем нерв-
ных волокон сетчатки в средней периферической и пери-
макулярной области, а также субретинальные отложения, 
которые коррелируют с более тяжелым течением заболе-
вания. Преретинальные отложения возникают из-за на-
копления глюкоцереброзида в гистиоцитах и могут кор-
релировать со степенью системной инфильтрации [3–6].

Редкость болезни Гоше и выраженный полиморфизм 
клинических проявлений нередко приводят к задержкам 
в диагностике. Для уменьшения необратимых проявлений 
необходима максимально ранняя диагностика и адекват-
ная заместительная терапия [6]. 

Диагноз подтверждается выявлением дефицита ак-
тивности глюкоцереброзидазы в лейкоцитах при биохи-
мическом исследовании крови и путём идентификации 
двуаллельных патогенных вариантов в гене GBA1 [6].

Патогенетическим лечением болезни Гоше является 
пожизненная ферментная заместительная терапия реком-
бинантной глюкоцереброзидазой при 1 и 3 типах заболе-
вания, при 2 типе данная терапия неэффективна. Также 
можно использовать пероральные ингибиторы биосинтеза 
глюкозилцерамидов (миглустат или элиглустат) [5, 6]. 

Нами представлен клинический случай поражения 
сетчатки у ребёнка с болезнью Гоше 1 типа. 

Мама ребёнка обратилась в детское консультативно-
поликлиническое подразделение ФГБУ «НМИЦ глазных 
болезней им. Гельмгольца» Минздрава России для оцен-
ки зрительных функций и уточнения характера измене-
ний на глазном дне, выявленных офтальмологом по месту 
жительства. Ребёнок мужского пола, на момент обраще-
ния возраст составлял 10 лет. 

КЛИНИЧЕСКИЕ СЛУЧАИ
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Из анамнеза известно, что болезнь Гоше выявлена 
у ребёнка в возрасте 4 лет. Первыми симптомами за-
болевания были сплено- и гепатомегалия. Диагноз 
подтверждён с помощью оценки активности фермен-
та ß-D-глюкозидазы, которая была снижена в 3 раза 
по сравнению с нормой. С момента верификации диа-
гноза ребёнок получает заместительную ферментную 
терапию. 

Результаты проведённого нами офтальмологического 
обследования были следующие. 

Острота зрения правого глаза с коррекцией состав-
ляла 0,9, левого глаза с коррекцией — 1,0. По данным 
авторефрактометрии, имеет место простой миопический 
астигматизм прямого типа. 

Изменений переднего отрезка, а также оптических 
сред не выявлено. 

При офтальмоскопии на глазном дне выявлены пре-
ретинальные отложения молочно-белого цвета, размером 
около 0,2 диаметра ДЗН, расположенные на средней пе-
риферии, концентрично макуле, более выражено с носо-
вой стороны (рис. 1). 

С помощью оптической когерентной томографии 
на правом глазу в зоне фовеа выявлена микрокиста 
во внутренних слоях сетчатки, на левом глазу изме-
нений сетчатки в центральных отделах не выявлено 
(рис. 2). 

При проведении скана через зону субретинальных 
отложений, расположенных перимакулярно на сред-
ней периферии, за пределами сосудистых аркад, ви-
зуализируется дискретный гиперефлективный фокус 
с чёткими границами, располагающийся в слое нерв-
ных волокон, проминирующий в сторону стекловидного 
тела и экранирующий более поверхностные структуры 
(рис. 3). 

Для уточнения функциональной активности зритель-
ного нерва и сетчатки проведены электрофизиологиче-
ские исследования. 

Зрительно-вызванные потенциалы на все три разме-
ра паттернов не изменены, что свидетельствует об отсут-
ствии нарушения проведения возбуждения по зритель-
ному пути. 

Смешанная и ритмическая (фликер на 30 Гц) элек-
троретинограммы были умеренно снижены, это говорит 
о признаках умеренного угнетения функций преимуще-
ственно периферических отделов сетчатки. 

При проведении статической компьютерной периме-
трии выявлено снижение общей световой чувствитель-
ности, а также единичные абсолютные скотомы, распо-
ложенные парацентрально в 20–30° от точки фиксации 

Рис.1. OU преретинальные отложения на средней периферии глазного дна у пациента с болезнью Гоше. 
Fig.1. OU preretinal deposits in the middle periphery of the fundus in a patient with Gaucher disease.

Рис. 2. Оптическая когерентная томограмма сетчатки OD, гипо-
рефлективная полость на уровне внутренней сетчатки.
Fig. 2. Optical coherence tomogram of the retina OD, hyporeflective 
cavity at the level of the inner retina. 
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Рис. 3. OU Оптическая когерентная томограмма сетчатки в зоне 
дискретных отложений.
Fig. 3. OU Optical coherence tomogram of the retina in the area 
of discrete deposits.

(рис. 4), что свидетельствует о функциональных измене-
ниях зрительного анализатора даже при минимальных 
изменениях на глазном дне и достаточно высокой остроте 
зрения. 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ 
Таким образом, комплексное офтальмологическое 

обследование и использование современных методов 
визуализации позволили выявить микроструктурные из-
менения сетчатки у ребёнка с болезнью Гоше. Офталь-
москопически визуализируемые преретинальные фоку-
сы, вероятно, являются очагами отложения клеток Гоше. 
Учитывая данные дополнительных методов исследования 
(периметрия, электроретинография), можно предполо-
жить негативное влияние обменных нарушений не только 
на нервную ткань, но также и на клетки нейроэпителия 
сетчатки. 

Оценить взаимосвязь данных изменений с компен-
сацией заболевания и эффективностью заместительной 
терапии возможно только при длительном динамическом 
наблюдении пациента и наборе клинического материала 
при выявлении других случаев болезни Гоше. 

Пациенты с болезнью Гоше, независимо от формы 
заболевания, обязательно должны находиться под ди-
намическим наблюдением офтальмолога с проведением 
фоторегистрации глазного дна, проведением оптической 
когерентной томографии, электрофизиологических и пси-
хофизических методов исследования. 

Включение офтальмологических осмотров в алгоритм 
обследования при болезни Гоше позволит вовремя оце-
нить состояние органа зрения, а также, возможно, помо-
жет скорректировать заместительную терапию. 

Рис. 4. Результаты статической периметрии в пределах 30° от точки фиксации.
Fig. 4. Results of static perimetry within 30° of the fixation point.
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