
Болезнь Гоше
Ситуация: У 30-летнего мужчины диагностирована болезнь Гоше I типа, вызванная
гомозиготной мутацией L444P в гене GBA. Пациент имеет гепатоспленомегалию и
анемию. Его сестра планирует беременность и хочет оценить риск передачи заболевания.
Врач предлагает персонализированный подход к лечению и профилактике.
Вопросы:

1. Какие профилактические меры можно рекомендовать сестре пациента для
предотвращения рождения ребенка с болезнью Гоше?

2. Какой подход персонализированной медицины можно применить для лечения
мужчины с болезнью Гоше, учитывая его генотип?

3. Как генетическое консультирование может помочь в управлении рисками для
семьи?

4. Какова роль мониторинга в персонализированном лечении болезни Гоше для
предотвращения осложнений?

Эталонный ответ:

Вопрос 1: Какие профилактические меры можно рекомендовать сестре пациента для
предотвращения рождения ребенка с болезнью Гоше?
Сестре пациента следует пройти генетическое тестирование на носительство мутации в
гене GBA (например, L444P). Если она является носителем, ее партнер также должен быть
протестирован. При высоком риске (оба носители) можно рекомендовать пренатальную
диагностику (амниоцентез или биопсию ворсин хориона) или преимплантационную
генетическую диагностику (PGD) для выбора эмбрионов без мутаций.

Вопрос 2: Какой подход персонализированной медицины можно применить для
лечения мужчины с болезнью Гоше, учитывая его генотип?
Для мутации L444P в гене GBA подходит ферментозаместительная терапия (например,
имiglucerase), которая восполняет дефицит глюкоцереброзидазы. Альтернативно, для
пациентов с определенными мутациями может быть эффективна субстрат-редуцирующая
терапия (например, элиглустат), если генотип позволяет. Выбор терапии зависит от
тяжести симптомов и ответа на лечение, что требует генетического и клинического
анализа.

Вопрос 3: Как генетическое консультирование может помочь в управлении рисками
для семьи?
Генетическое консультирование помогает сестре и ее партнеру понять риск рождения
ребенка с болезнью Гоше (25% при обоих носителях). Консультант объяснит варианты
профилактики (PGD, пренатальная диагностика) и предоставит информацию о
вероятности носительства у других родственников, предлагая тестирование. Это
позволяет принять информированное решение о планировании семьи.

Вопрос 4: Какова роль мониторинга в персонализированном лечении болезни Гоше
для предотвращения осложнений?



Регулярный мониторинг (например, МРТ печени и селезенки, анализы крови на анемию и
тромбоцитопению, оценка костной плотности) позволяет отслеживать прогрессирование
заболевания и эффективность терапии. Персонализированный подход включает
корректировку дозы ферментозаместительной терапии или переход на другие препараты
при недостаточном ответе, предотвращая осложнения, такие как переломы или органная
недостаточность.


