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Хвороба Гоше: нові міркування  
та проблеми раннього виявлення розладу

Хвороба Гоше (ХГ) є рідкісним тяжким спадковим лізосомним захворюванням накопичення, яке при відсутності 
своєчасної діагностики й адекватного лікування може призвести до інвалідизації та скорочення тривалості життя 
пацієнта. Незважаючи на низьку поширеність, ХГ має велике  медико-соціальне значення через виражені клінічні 
прояви, які значно знижують якість життя пацієнтів, і значні фінансові витрати на лікування й реабілітацію. Рання 
діагностика захворювання є запорукою своєчасного призначення патогенетичної ферментнозамісної терапії 
(ФЗТ), спрямованої на мінімізацію розвитку незворотних ускладнень, досягнення стійкої ремісії та збереження 
соціальної активності і працездатності. Відповідно, величезне значення має обізнаність лікарів первинної ланки, 
особливо сімейних лікарів і педіатрів, щодо основних клінічних ознак ХГ для своєчасної діагностики і негайного 
направлення пацієнтів на консультацію до генетика задля верифікації діагнозу й початку лікування.

Лізосомальні хвороби накопичення 
(ЛХН) – це група спадкових захворювань, 
пов’язаних з порушенням функції лізо
сом, внутрішньоклітинних органел, що 
перетравлюють екзогенний матеріал або 
непотрібні органели клітини за допомо
гою ферментів. Генетично детерміноване 
порушення синтезу одного або декількох 
ферментів лізосом призводить до накопи
чення в них специфічного субстрату цих 
ферментів. Клінічна картина окремих 
ЛХН залежить від того, в яких органах 
і тканинах відбувається накопичення суб
страту. Вони часто мають поліорганний 
характер і потребують диференційної діа
гностики із захворюваннями нервової 
системи, нирок, м’язовою дистрофією, 
скелетною дисплазією, гепатомегалією, 
спленомегалією, кардіоміопатією тощо. 

Однією з найбільш поширених ЛХН 
є ХГ, відома також як сфінголіпідоз – 
розлад, спричинений дефіцитом фер
менту глюкоцереброзидази (GCase). 
Згідно з  останньою класифікацією спад
кових метаболічних розладів [1], ХГ ви
значається як вроджена помилка метабо
лізму з аутосомно рецесивним типом 
успадкування, яка належить до підкате
горії ЛХН [2]. Дефіцит ферменту призво
дить до накопичення глюкоцереброзиду 
в лізосомах і подальшого ураження бага
тьох органів. Недостатній катаболізм 
глюко зилце раміду і накопичення макро
фагами цього субстрату призводять 
до вісцеральних проявів ХГ. Сфі н го ліпіди 
беруть участь у запальних та апоптотич
них процесах, а глюкозилцерамід може 

мати прямий активуючий або посилюю
чий вплив на функцію макрофагів, мож
ливо, через селективну дисрегуляцію 
кальцієвих каналів. Декілька індикаторів 
активації макрофагів були виявлені у над
лишку в плазмі пацієнтів із ХГ [3, 4]. 
Гісто  логічна оцінка показала неоднакове 
збільшення деяких молекул у клітинах 
селезінки при ХГ [5]. Альтер нативним 
механізмом є аномальне згортання му
тантних білків в ендоплазматичному ре
тикулумі [6], що ініціює реакцію розгор
нутого білка і може викликати апоптоз 
або запа лення [7]. Існують докази, що 
деякі мутації при ХГ можуть призвести 
до ано мально згорнутих чи транспорто
ваних білків [8].

Незалежно від основного генетичного 
дефекту, ХГ призводить до мультисис
темного розладу, що характеризується 
фенотиповою гетерогенністю і широким 
клінічним спектром. Сучасна література 
визначає 3 основні фенотипи: 

•	  тип 1 (ХГ1 хронічна ненейронопа
тична) – ненейронопатичний варіант 
із переважним ураженням печінки, 
селезінки, кісток і гематологічної 
сис теми; 

•	  тип 2 (ХГ2 гостра нейронопатична) – 
гострий нейроно патичний варіант, 
який виникає в ранньому дитинстві, 
є найтяжчою формою; 

•	  тип 3 (ХГ3 хронічна нейронопатична) – 
підгострий нейронопатичний варі
ант, демонструє клінічний початок 
частіше в дитинстві або підлітковому 
віці [2]. 

Ці 3 основні фенотипи можна додат
ково класифікувати на підтипи залежно 
від віку появи симптомів, швидкості про
гресування та інших ознак [9]. Най по
ширенішою формою в Європі, Ізраїлі, 
Канаді і США є ХГ1 (94%), в інших краї
нах частішими є нейро нопатичні форми 
[10, 11].

Портрет педіатричного пацієнта з ХГ
ХГ має різноманітні клінічні прояви, 

добре описані в літературі [14]. Симп томи 
ХГ збігаються з проявами деяких поши
рених дитячих захворювань, що при
зводить до діагностичних помилок і за
тримки встановлення правильного діа
гнозу (рис. 1) [15]. 

У дітей із ХГ1 най частішими про
явами є спленомегалія, гепатомегалія, 
тромбо цито пенія, носові кровотечі тощо, 
що значно погіршує якість життя [12, 13]. 
Середня тривалість життя при ХГ1 
на 10 років менша за загальну популяцію. 
Діти з ХГ2, як правило, помирають 
до 2 років, тоді як при ХГ3 неврологічні 
симптоми розвиваються повільніше і хво
рі часто доживають до зрілого віку [16].

Спленомегалію та цитопенію при ХГ 
можна сплутати з іншими хворобами [17], 
зокрема, зі злоякісними гематологічними 
новоутвореннями. Навіть у разі низької 
ймовірності раку це припущення розгля
дають першочергово, що викликає зане
покоєння у батьків. Якщо рак виклю чено, 
слід розглянути вірогідність наявності ХГ. 
За даними опитування, 43% пацієн
тів із ХГ у США отримали попередній 

помилковий діагноз лейкемії, множинної 
мієломи або раку печінки [18, 19]. Врахо
вуючи це, була визначена низка ознак 
і параметрів, найбільш характерних для 
ранніх стадій ХГ1 і ХГ3, щоб полегшити 
діагностику цих захворювань (табл.) [14]. 

Загалом усі типи ХГ можуть характери
зуватися ураженням внутрішніх органів 
зі спленомегалією та/або гепатомегалією 
[21]. Інші результати можуть включати 
цитопенію з тромбоцитопенією, анемію, 
лейкопенію, ураження кісток, інфільтра
цію кісткового мозку, біль у кістках з ос
теопенією та системні симптоми, такі 
як затримка росту або затримка статевого 
дозрівання [22].

Алгоритм діагностики ХГ
Діагностика ХГ ускладнюється не тіль

ки гетерогенністю і неспецифічністю 
симптомів, а також географічною та віко
вою варіабельністю. Неврологічні прояви 
більш поширені в азіатських та арабських 
популяціях, ніж у переважно кавказьких 
(5% ХГ2/ХГ3). Спосте рі гаються також 
регіональні варіації: у Швеції 40% випад
ків ХГ3 діагностують на півночі. Різні 
симптоми зазвичай з’являються у певно
му віці. Диференційна діагностика, як 
правило, охоплює широкий спектр ін
фекційних, злоякісних і метаболічних 
захворювань. Ці неспецифічні симптоми, 
фенотипова неоднорідність і відсутність 
знань про хворобу часто призводять 
до затримки діагностики, а іноді й до три
валої діагностичної «одісеї» навіть у дітей 
з явними клінічними проявами [22].

Враховуючи гетерогенність захворю
вання, було запропоновано переглянути 
підхід до алгоритму діагностики ХГ з фо
кусом на походженні пацієнтів і наяв
ності спленомегалії як ключової ознаки 
ХГ, оскільки вона присутня у переваж
ної більшості  пацієнтів цієї групи [23]. 
Згідго із сучасними даними, 87% пацієн
тів із ХГ мають спленомегалію, що пере
вищує норму у 5 разів (середній об’єм 
селезінки 15,2×норма) [24]. У пацієнтів 

Таблиця. Основні ознаки, які вказують 
на те, що ХГ (тип 1 та/або 3) слід 

 включати в диференційну діагностику 
(N.J. Weinreb et al., 2022) 

Гастроентерологічні:
• спленомегалія (зазвичай незрозуміле збільшення 

селезінки щонайменше втричі);
• гепатомегалія (найчастіше легке або помірне 

 відхилення від норми)

Ортопедичні:
• біль у кістках (або більш серйозні кісткові ознаки/

симптоми);
• кіфоз (як правило, тільки в ХГ3)

Загальномедичні:
• гіперферитинемія (найчастіше легке або помірне 

відхилення від норми)

Гематологічні:
• анемія (найчастіше легке або помірне відхилення 

від норми);
• тромбоцитопенія (найчастіше легке або помірне 

відхилення від норми);
• гаммапатія

Неврологічні (тільки при ХГ3, але часто 
передують чи супроводжуються системними ознаками):
• повільні горизонтальні сакади з непорушеним зором;
• порушення первинного моторного розвитку;
• міоклонічна епілепсія 

Коваріантні фактори:
• єврейське походження;
• сімейний анамнез ХГ

Новонароджений:
• вроджений іхтіоз;
• гепатоспленомегалія;
• гематологічні  

пору шення  
(анемія,  тромбоцитопенія);

• порушення розвитку;
• дисфункція стовбура мозку

Перший рік життя:
• горизонтальні  сакадичні  

аномалії;
• судоми;
• анемія,  тромбоцитопенія;
• стеноз клапанів серця;
• порушення  розвитку;
• дисфункція  стовбура мозку

Підлітковий період:
• затримка стате вого 

 дозрівання;
• гепатосплено мегалія;
• ураження кісток;
• біль у кістках;
• аномальні  кровотечі

Презентація 
ХГ: ознаки/

симптоми

Дитячі захворювання з ознаками і симптомами, що перетинаються з ХГ:
• рак, зокрема гематологічний;
• гематологічні розлади, наприклад, ідіопатична тромбоцитопенія;
• хвороба Пертеса;
• саркоїдоз;
• хвороба фон Віллебранда;
• алергія та біль при зростанні;
• метаболічні захворювання кісток (наприклад, рахіт, дефіцит вітаміну С або міді, серповидноклітинна анемія,  хвороба Педжета);
• бактеріальний остеомієліт;
• інші ЛХН

Рис. 1. Хронологія появи ознак і симптомів ХГ у дитячому віці та детальна інформація  
про інші дитячі захворювання, ознаки і симптоми яких перетинаються з ХГ (N.J. Weinreb et al., 2022)

Дитинство:
• горизонтальні  сакадичні  

аномалії;
• гепатосплено мегалія;
• ураження кісток;
• біль у кістках;
• гематологічні  порушення  

(включаючи кровотечі);
• міоклонічна епілепсія

РІДКІСНІ ЗАХВОРЮВАННЯ
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ашкеназького походження частота ХГ 
становить приблизно 1:800, тоді як гема
тологічні злоякісні новоутворення зу
стрічаються набагато рідше (близько 
1:2 500) [25]. Тому в цій етнічній групі 
доцільно проводити тестування на ХГ 
як обстеження 1ої лінії за наявності 
спленомегалії та цитопенії. Слід врахо
вувати, що найпоширеніший генотип 
у цій групі часто харак теризується лег
кою цито пенією та спле номегалією, 
які спочатку можуть залиши тися непо
міченими. Такі ознаки, як гіперферити
немія, низький рівень ліпопротеїдів ви
сокої щільності, жовчнокам’яна хворо
ба чи остеопороз, мають насторожити 
щодо можливої ХГ. 

У неашкеназьких популяціях ХГ зу
стрічається рідше (1:40 000) порівняно 
зі злоякісними гематологічними ново
утвореннями. Тому спочатку слід виклю
чити рак, а потім розглядати ХГ. Під час 
біопсії кісткового мозку варто шукати 
ознаки як злоякісних новоутворень, так 
і клітин Гоше. Це обґрунтовує діагностич
ний алгоритм, стратифікований за етніч
ною приналежністю (рис. 2, 3).

Діагностичним тестом для ХГ є демон
страція низької активності кислотної 
βглюкозидази в лейкоцитах пери ферич
ної крові (норма 2,15,3 мкмоль/л/год). 
Дослід  ження проводять на лейкоцитах 
з вико ристанням флуоресцентного суб
страту [23]. 

! Проведення секвенування всієї коду
ючої ділянки гена GBA1 рекомендо

вано пацієнтам із високою підозрою на ХГ 
у разі негативних результатів скринінгу 
на поширені мутації. 

Аналіз мутацій GBA1 може надати 
прог ностичну інформацію, хоча феноти
пічна мінливість серед пацієнтів з одна
ковим генотипом GBA1 значна. Виз
начення мутації GBA1 у пробанда також 
полегшує сімейний скринінг для генетич
ного консультування, оскільки гетерози
готних носіїв неможливо надійно іденти
фікувати за допомогою ферментних 
тестів.

Фармакологічне лікування ХГ у дітей 
Раніше пацієнти з ХГ отримували пере

важно симптоматичне лікування, включа
ючи спленектомію та ортопедичні опера
ції. Окремим пацієнтам проводили ало
генну трансплантацію гемопоетичних 
стовбурових клітин. Спленектомія була 
показана за наявності масивної спленоме
галії та вираженого гіперспленізму з ме
тою корекції порушень харчування, за
тримки росту у дітей або усунення меха
нічних чи судинних ускладнень [26]. 

Проте після спленектомії у переважної 
більшості хворих спостерігали розвиток 
кісткових ускладнень, таких як остеоне
кроз великих суглобів, прогресування ге
патомегалії з розвитком цирозу печінки 
та підвищення ризику летальних випадків 
від септицемії [27]. З впровадженням ФЗТ 
показання до спленектомії практично 
зникли [28].

Сучасні підходи до лікування ХГ вклю
чають ФЗТ та субстратредукуючу тера
пію (СРТ). Метою лікування є запобіган
ня інвалідизації внаслідок ускладнень, 
таких як масивна фіброзна спленомега
лія, аваскулярний некроз, вторинний 
остеоартрит, компресія хребців та пере
ломи, фіброз печінки чи легень. Окрім 
специфічного лікування, може знадо
битися симптоматична терапія, напри
клад, призначення аналгетиків при болю 
в кістках, препаратів кальцію та вітамі
ну D при остеопорозі, гемотрансфузії при 
вираженій анемії чи геморагічному син
дромі [19].

Концепція ФЗТ була вперша описана 
у 1966 р., через рік після встановлення 
успадкованого дефіциту GCase як етіо
логічного фактора ХГ [29, 30]. Спроби 
ФЗТ при ХГ проводилися з середини 
1970х років, але були невдалими до того 
часу, доки маніпу ляції з ферментом 
не при звели до відкриття внутрішніх за
лишків манози, що забезпечило спряму
вання ферменту до макро фагів [31]. ФЗТ 
вперше була успішно застосована в клі
ніці у 1991 р. як терапія для пацієнтів 
із ХГ1 і ХГ3 [32]. Пізніше з’явився пре
парат іміглюцераза – рекомбінантний 
 аналог GCase, який продукується в клі
тинах яєчників китайсь кого хом’ячка. 
Принцип ФЗТ полягає у заміщенні дефі
цитного ферменту GCase у клітинах, осо
бливо в клітинах Гоше [33].

! Ефективність і переносимість ФЗТ 
пацієнтами із ХГ підтверджена резуль

татами клінічних досліджень, даними про
грам фармаконагляду виробників препара
тів, а також інформацією з реєстрів захво
рювань і лікарських засобів. Не повідомля
лося про випадки смерті або незворотного 
ушкодження внаслідок тяжких побічних 
реакцій, пов’язаних із препаратом [34]. 

У відкритому 9місячному дослідженні 
взяли участь 12 дорослих пацієнтів 
(≥18  років) з ХГ1, які раніше не отри му
вали ФЗТ. Велаглю церазуα спочатку при
зна чили трьом пацієнтам у зростаючих 
дозах (15, 30, 60 ОД/кг), іншим 9ти – 
одразу по 60 ОД/кг. Вже після 3х міся
ців лікування спостерігали клінічно зна
чуще збільшення рівнів гемоглобіну і 
тромбо цитів, зменшення об’ємів печінки 

і селезінки – після 6 і 9 місяців відпо відно. 
Після ≥12 місяців терапії велаглю це
разоюα у дозі 60 ОД/кг усім зменшили 
дозу до 30 ОД/кг після досягнення ≥2 
із 4х тера певтичних цілей ФЗТ на першо
му році. Пацієнти отримували тера
пію у дозах 3060 ОД/кг (у середньому 
35 ОД/кг) 1 раз на 2 тижні протягом 7 ро
ків. Проде мон стро вана стійка клінічна 
ефективність у вигляді по ліпшення показ
ників крові і зменшення розмірів органів. 
До 57го місяця в усіх  відмічене зниження 
навантаження кісткового мозку за даними 
МРТ, а також покращення мінеральної 
щільності кісткової тканини [35].

У 12місячному подвійному сліпому 
рандомізованому дослідженні з паралель
ною групою порівняння взяли участь 
25 раніше нелікованих за допомогою ФЗТ 
пацієнтів із ХГ віком від 2 років з анемією, 
тромбоцитопенією або органомегалією. 
Їх рандомізували до груп отримання вела
глюцеразиα у дозах 45 або 60 ОД/кг вну
трішньовенно 1 раз на 2 тижні. Згідно 
з отриманими даними, введення вела
глюцеразиα у дозі 60 ОД/кг продемон
струвало клінічно значуще збільшення 
середніх рівнів гемоглобіну (+2,4 г/дл) 
і кількості тромбоцитів (+50,9×109/л), а та
кож зменшення об’ємів печінки й селезін
ки в середньому на 17 та 50% відповідно 
порівняно з вихідними даними. При дозі 
45 ОД/кг також спостерігалося значуще 
збільшення рівнів гемоглобіну (+2,4 г/дл) 
і тромбоцитів (+40,9×109/л) та зменшення 
об’ємів печінки на 6% і селезінки на 40%.

Таким чином, ХГ є прогресуючим мульти
системним захворюванням, яке без адек
ватного лікування може призвести до роз
витку незворотних ускладнень та інваліди
зації пацієнтів. Відповідно, своєчасне ви
явлення цієї патології вкрай важливе для 
призначення етіопатогенетичної терапії 
до розвитку незворотних змін і для досяг
нення оптимального контролю симптомів 
захворювання. ФЗТ, зокрема, застосуван
ня велаглюцеразиα, має на меті зменшен
ня органомегалії, корекцію цитопенії, а та
кож потенційно може чинити позитивний 
вплив на стан кісткової тканини, що може 
сприяти профілактиці розвитку ускладнень 
і збереженню працездатності пацієнтів. 

Література
1. Wraith J.E. The clinical presentation of lysosomal storage 

disorders. Acta Neurol Taiwan. 2004 Sep; 13 (3): 1016.
2. Pession A., Di Rocco M., Venturelli F. et al. GAUPED 

study for early diagnosis of Gaucher disease in children with 
splenomegaly and cytopenia. Orphanet J Rare Dis. 2023 
Jun 16; 18 (1): 151. doi: 10.1186/s1302302302760z.

3. Gordon S., Taylor P.R. Monocyte and macrophage 
heterogeneity. Nat Rev Immunol. 2005 Dec; 5 (12): 
95364. doi: 10.1038/nri1733.

4. Brinkman J., Wijburg F.A., Hollak C.E. et al. Plasma 
chitotriosidase and CCL18: early biochemical surrogate 

markers in type B NiemannPick disease. J Inherit 
Metab Dis. 2005; 28 (1): 1320. doi: 10.1007/s10545
00544169.

5. Boven L.A., van Meurs M., Boot R.G. et al. Gaucher 
cells demonstrate a distinct macrophage phenotype and 
resemble alternatively activated macrophages. Am J 
Clin Pathol. 2004 Sep; 122 (3): 35969. doi: 10.1309/
BG5VA8JRDQH1M7HN.

6. Schroder M., Kaufman R.J. ER stress and the unfolded 
protein response. Mutat Res. 2005 Jan 6; 569 (12): 
2963. doi: 10.1016/j.mrfmmm.2004.06.056. 

7. Gargalovic P.S., Gharavi N.M., Clark M.J. et al. The 
unfolded protein response is an important regulator of 
inflammatory genes in endothelial cells. Arterioscler 
Thromb Vasc Biol. 2006 Nov; 26 (11): 24906. doi: 
10.1161/01.ATV.0000242903.41158.a1.

8. Tessitore A., del P Martin M., Sano R. et al. GM1
gangliosidemediated activation of the unfolded protein 
response causes neuronal death in a neurodegenerative 
gangliosidosis. Mol Cell. 2004 Sep 10; 15 (5): 75366. 
doi: 10.1016/j.molcel.2004.08.029.

9. Kaplan P., Baris H., De Meirleir L. et al. Revised rec
ommendations for the management of Gaucher dise
ase in children. Eur J Pediatr. 2013 Apr; 172 (4): 44758. 
doi: 10.1007/s004310121771z.

10. TylkiSzymanska A., Vellodi A., ElBeshlawy A. et al. 
Neuro nopathic Gaucher disease: demographic and clin
ical features of 131 patients enrolled in the International 
Collaborative Gaucher Group Neurological Outcomes 
Subregistry. J Inherit Metab Dis. 2010 Aug; 33 (4): 339
46. doi: 10.1007/s1054500990096.

11. Puri R.D., Kapoor S., Kishnani P.S. Diagnosis and 
Mana gement of Gaucher Disease in India  Consensus 
Guidelines of the Gaucher Disease Task Force of the 
Society for Indian Academy of Medical Genetics and 
the Indian Academy of Pediatrics. Indian Pediatr. 2018 
Feb 15; 55 (2): 143153.

12. Stirnemann J., Belmatoug N., Camou F. et al. A Review 
of Gaucher Disease Pathophysiology, Clinical Presen ta
tion and Treatments. Int J Mol Sci. 2017 Feb 17; 18 (2): 
441. doi: 10.3390/ijms18020441.

13. Remor E., Baldellou A. Healthrelated quality of life in 
children and adolescents living with Gaucher disease 
and their parents. Health Psychol Behav Med. 2018 Apr 
12; 6 (1): 7992. doi: 10.1080/21642850.2018.1462705.

14. Mehta A., Kuter D.J., Salek S.S. et al. Presenting signs 
and patient covariables in Gaucher disease: outcome of 
the Gaucher Earlier Diagnosis Consensus (GEDC) 
Delphi initiative. Internal medicine journal, 49 (5), 578
591. https://doi.org/10.1111/imj.14156.

15. Roshan Lal T., Sidransky E. The Spectrum of Neuro
logical Manifestations Associated with Gaucher Disease. 
Diseases. 2017 Mar 2; 5 (1): 10. doi: 10.3390/diseas
es5010010. 

16. Mistry P.K., Belmatoug N., vom Dahl S. et al. Under
standing the natural history of Gaucher disease. Am J 
Hematol. 2015 Jul; 90 Suppl 1:S611. doi: 10.1002/
ajh.24055.

17. Nagral A. Gaucher disease. J Clin Exp Hepatol. 2014 
Mar; 4 (1): 3750. doi: 10.1016/j.jceh.2014.02.005.

...

35. Інструкція для медичного застосування лікарського 
засобу ВПРІВ (VPRIV).  https://likicontrol.com.ua/%
D1%96%D0%BD%D1%81%D1%82%D1%80%D1%8
3%D0%BA%D1%86%D1%96%D1%8F/?[21886].

Повний список літератури знаходиться в редакції.

Підготувала Анна Сочнєва

Матеріал створенний за підтримки компанії 
«ТАКЕДА». Містить рекламу.

© ТОВ «ТАКЕДА Україна». Всі права захищені.
«ТАКЕДА» та 

Склад: діюча речовина: C1 inhibitor (human); Лікарська форма. Порошок та розчинник 
для розчину для ін’єкцій. Фармакотерапевтична група. Лікарські засоби, що застосовуються 
при спадковому ангіоневротичному набряку. Інгібітор С1, отриманий з  плазми. Код ATХ B06A 
C01. Клінічні характеристики. Показання. Лікування і профілактика нападів ангіоневротичного 
набряку перед проведенням процедур у дорослих і дітей (віком від 2 років) зі спадковим 
ангіоневротичним набряком (САН). Рутинна профілактика нападів ангіоневротичного набряку 
у дорослих та дітей (віком від 6 років) з важкими і рецидивуючими нападами спадкового 
ангіоневротичного набряку (САН), які не переносять або недостатньо захищені пероральним 
профілактичним лікуванням, або у пацієнтів, які неадекватно реагують на повторне невідкладне 
лікування. Протипоказання. Гіперчутливість до діючої речовини або будь-якої з допоміжних 
речовин. Побічні реакції. Найбільш поширеними побічними реакціями, що спостерігалися після 
інфузії препарату Сінрайз в клінічних дослідженнях, були головний біль і нудота. Побічні реакції, 
що спостерігалися при застосуванні препарату Сінрайз, класифікуються за системно-органними 
класами MedDRA та абсолютною частотою. Частота визначається як дуже часто (≥1/10), часто 
(від ≥1/100 до <1/10), нечасто (від ≥ 1/1 000 до <1/100), рідко (від ≥1/10 000 до <1/1 000), дуже 
рідко (<1/10 000) і невідомо (не можна оцінити за наявними даними). Побічні реакції, про 
які повідомлялося у клінічних дослідженнях та післяреєстраційних звітах: реакція підвищеної 
чутливості, головний біль, запаморочення, нудота, блювання, висип, еритема, свербіж, висип/
еритема у місці ін’єкції, біль у місці інфузії, гіпертермія. Загалом безпека та переносимість 
препарату Сінрайз однакові у дітей, підлітків і дорослих. підозрювані побічні реакції. 

Фармакологічні властивості. Фармакодинаміка. Механізм дії. Інгібітор С1 входить до складу 
надродини білків інгібітора серинової протеази, або серпіну. Основна функція серпінів полягає 
в регуляції активності серинових протеаз. Інгібітор С1 являє собою одноланцюговий глікопротеїн, 
виявлений в плазмі, який в зрілому стані складається з 478 амінокислот із  середньою 
молекулярною масою 105 кД. Інгібітор С1 інгібує систему комплементу шляхом зв’язування з C1r 
і C1s, двома активними ферментними субодиницями першого компонента системи комплементу 
(С1) в класичному шляху, а також з манозозв’язуючими лектинасоційованими сериновими 
протеазами в лектиновому шляху. Основним субстратом активованого ферменту С1 є С4; 
відсутність інгібування С1 призводить до зниження рівня С4. C1 є найбільш важливим інгібітором 
активації контакту і регулює контактну систему і внутрішній шлях коагуляції шляхом зв’язування 
та інактивації калікреїну і фактора XIIa. Оскільки ці шляхи є частиною посилених ферментних 
каскадів, без інгібітора С1 спонтанна або тригерна активація цих шляхів може призвести 
до безперешкодної активації та набряку. Умови зберігання. Зберігати при температурі не вище 
25 °C. Не заморожувати. Зберігати в оригінальній упаковці для захисту від світла. Зберігати 
в недоступному для дітей місці! За рецептом. Виробник. Бакстер АГ, Австрія. Р. П. МОЗ України 
№ UA/18748/01/01 від 11.05.2021 року. 
Повна інформація про лікарський засіб міститься в інструкції для медичного застосування. 
Повідомити про небажане явище, або про скаргу на якість лікарського засобу Ви можете 
до TOB «Такеда Україна» за тел. (044) 390-09-09. Email: AE.Ukraine@takeda.com

Посилання: 1.Maurer M, et al. Allergy. 2022 https://doi.org/10.1111/all.15214.
2. Cinryze (C1 inhibitor [human]) Summary of Product Characteristics. March 2018.
3. Lumry WR, et al. Allergy Asthma Proc. 2014;35:371-376.

Містить рекламу. Інформація для медичних та фармацевтичних працівників для публікації у виданнях, що призначені для медичних та фармацевтичних працівників,
а також для розповсюдження на спеціалізованих семінарах, конференціях, симпозіумах з медичної тематики.
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С1-ІНГІБІТОР ДЛЯ ВАШИХ 
ПАЦІЄНТІВ ІЗ СПАДКОВИМ 
АНГІОНЕВРОТИЧНИМ 
НАБРЯКОМ (САН)

Склад: діюча речовина: C1 inhibitor (human); Лікарська форма. Порошок та 
розчинник для розчину для ін’єкцій. Фармакотерапевтична група. Лікарські 
засоби, що застосовуються при спадковому ангіоневротичному набряку. 
Інгібітор С1, отриманий з плазми. Код ATХ B06A C01. Клінічні характеристики. 
Показання. Лікування і профілактика нападів ангіоневротичного набряку 
перед проведенням процедур у дорослих і дітей (віком від 2 років) зі 
спадковим ангіоневротичним набряком (САН). Рутинна профілактика нападів 
ангіоневротичного набряку у дорослих та дітей (віком від 6 років) з важкими 
і рецидивуючими нападами спадкового ангіоневротичного набряку (САН), які 
не переносять або недостатньо захищені пероральним профілактичним 
лікуванням, або у пацієнтів, які неадекватно реагують на повторне 
невідкладне лікування. Протипоказання. Гіперчутливість до діючої речовини 
або будь-якої з допоміжних речовин. Побічні реакції. Найбільш поширеними 
побічними реакціями, що спостерігалися після інфузії препарату Сінрайз в 
клінічних дослідженнях, були головний біль і нудота. Побічні реакції, що 
спостерігалися при застосуванні препарату Сінрайз, класифікуються за 
системно-органними класами MedDRA та абсолютною частотою. Частота 
визначається як дуже часто (≥1/10), часто (від ≥1/100 до <1/10), нечасто (від ≥
1/1 000 до <1/100), рідко (від ≥1/10 000 до <1/1 000), дуже рідко (<1/10 000) і 
невідомо (не можна оцінити за наявними даними). Побічні реакції, про які 
повідомлялося у клінічних дослідженнях та післяреєстраційних звітах: 
реакція підвищеної чутливості, головний біль, запаморочення, нудота, 
блювання, висип, еритема, свербіж, висип/еритема у місці ін’єкції, біль у місці 
інфузії, гіпертермія. Загалом безпека та переносимість препарату Сінрайз 
однакові у дітей, підлітків і дорослих. підозрювані побічні реакції. 

Фармакологічні властивості. Фармакодинаміка. Механізм дії. Інгібітор 
С1 входить до складу надродини білків інгібітора серинової протеази, або 
серпіну. Основна функція серпінів полягає в регуляції активності серинових 
протеаз. Інгібітор С1 являє собою одноланцюговий глікопротеїн, виявлений в 
плазмі, який в зрілому стані складається з 478 амінокислот із середньою 
молекулярною масою 105 кД. Інгібітор С1 інгібує систему комплементу 
шляхом зв’язування з C1r і C1s, двома активними ферментними субодиницями 
першого компонента системи комплементу (С1) в класичному шляху, а також 
з манозозв’язуючими лектинасоційованими сериновими протеазами в 
лектиновому шляху. Основним субстратом активованого ферменту С1 є С4; 
відсутність інгібування С1 призводить до зниження рівня С4. C1 є найбільш 
важливим інгібітором активації контакту і регулює контактну систему і 
внутрішній шлях коагуляції шляхом зв’язування та інактивації калікреїну і 
фактора XIIa. Оскільки ці шляхи є частиною посилених ферментних каскадів, 
без інгібітора С1 спонтанна або тригерна активація цих шляхів може 
призвести до безперешкодної активації та набряку. Умови зберігання. 
Зберігати при температурі не вище 25 ºC. Не заморожувати. Зберігати в 
оригінальній упаковці для захисту від світла. Зберігати в недоступному для 
дітей місці! За рецептом. Виробник. Бакстер АГ, Австрія. Р. П. МОЗ України № 
№ UA/18748/01/01 від 11.05.2021 року.
Повна інформація про лікарський засіб міститься в інструкції для медичного 
застосування. Повідомити про небажане явище, або про скаргу на якість 
лікарського засобу Ви можете до TOB «Такеда Україна» за тел. 
(044) 390-09-09. Email: AE.Ukraine@takeda.com

С1-ІНГ, схвалений для профілактики
та невідкладного лікування нападів у пацієнтів 
дитячого віку, підлітків та дорослих1

С1-ІНГ, понад 8 років досвіду
застосування в клінічній практиці2

1 фіксована доза для рутинної
профілактики для різних 
вікових груп2

можливість покращити
якість життя3

лікування, яке добре
переноситься2

Посилання: 1.Maurer M, et al. Allergy. 2022 https://doi.org/10.1111/all.15214. 
2. Cinryze (C1 inhibitor [human]) Summary of Product Characteristics. March 
2018. 3. Lumry WR, et al. Allergy Asthma Proc. 2014;35:371-376.

Містить рекламу. Інформація для медичних та фармацевтичних працівників для публікації у виданнях, що призначені для медичних та фармацевтичних працівників, 
а також для розповсюдження на спеціалізованих семінарах, конференціях, симпозіумах з медичної тематики.

© ТОВ «Такеда Україна» 2023.  Всі права захищені. «ТАКЕДА» та                           є зареєстрованими торговельними марками компанії «Takeda Pharmaceutical Company 
Limited».
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Рис. 2. Алгоритм діагностики ХГ в осіб ашкеназького походження (P.K. Mistry et al., 2011)
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Алгоритм діагностики ХГ для осіб ашкеназького походження

Рис. 3. Алгоритм діагностики ХГ для осіб неашкеназького єврейського походження (P.K. Mistry et al., 2011)
Примітки: MGUS – моноклональна гамапатія неуточненого генезу.

ХГ ~1:40 000-100 000; гематологічні злоякісні новоутворення ~40:100 000
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