
Terapijas uzsākšanas un atcelšanas kritēriji  
pacientiem ar Gošē slimības I tipu  

 

 

Gošē slimība I tips (SSK 10 E75.2, ORPHA 77259  OMIM # 230800) ir reta ģenētiski pārmantota 

lizosomālā uzkrāšanās slimība, kuru izraisa mutācijas gēnā GBA,  kurš lokalizēts 1. hromosomas garajā 

plecā, gēns kodē enzīmu – glukocerebrozidāzi. Šī enzīma deficīta gadījumā organismā uzkrājas 
glikosilceramidāze, kas veido depozītus aknu un nieru retikuloendoteliālajā sistēmā, un kaulu smadzenēs. 

Gošē slimībai izšķir trīs tipus. Pirmais tips sastāda apmēram 90% no visiem Gošē slimības gadījumiem, tā 

sastopamības biežums – prevalence ir 1: 100 000. 

Slimību var diagnosticēt jebkurā vecumā, bet apmēram pusē gadījumu diagnoze tiek noteikta līdz 20 gadu 

vecumam. Klīniskā prezentācija ir hetereogēna, retos gadījumos pat iespējami asimptomātiski gadījumi. 
Klīniskie simptomi sevī ietver – astēniju, augšanas aizturi, aizkavētu pubertāti, splenomegāliju pat līdz 90% 

no diagnosticētajiem pacientiem, kas var komplicēties ar liesas infarktiem. 80% vēro hepatomegāliju, kas 

var progresēt līdz fibrozei un pat cirozei. Kaulu patoloģijas vēro 80% gadījumu, kas manifestējas kā 

deformācijās, osteopēnijas, pat aseptiskas osteonekrozes. Bieži vēro pancitopēniju, dažādas pakāpes 

trombocitopēņiju, retāk leikopēniju. Retāk vēro plaušu, nieru un sirds iesaisti. 
Diagnozi apstiprina, analizējot enzīma aktivitāti un/vai veicot gēna izmeklējumus. Gadījumos, ja pacients 

ir homozigots pēc mutācijas N370S, tas ir prognostiski labs rādītājs.  

Gošē slimības gadījumā pieejama enzīma aizvietojošā terapija un substrāta reducējošā terapija, bet tā 

pieejama tikai no 18 gadu vecuma. 

 

Enzīma terapijas uzsākšanas (EAT) kritēriji: 

Vismaz viens no zemāk minētajiem: 

1. Simptomātiska saslimšanas diagnoze pirmajās divās dzīves dekādēs; 

2. Smaga anēmija <8 g/dl; 

3. Smaga trombocitopēnija < 60 000; 

4. Leikocītu skaits < 3000; 

5. Simptomātiska kaulu slimība ( kaulu krīze un osteonekroze); 

6. Aktīva kaulu slimība (var būt asimptomātiska); 

7. Augšanas aizture; 

8. Aizkavēta pubertāte; 

9. Sibam smaga slimība, kuram vajadzēja Enzīma aizvietojošo terapiju; 

10. Zināms genotips, kura gadījumā smaga slimības gaita (piemēram, L444P, D409H); 

11. Augums < 5 percentīli; 

12. Kaulu blīvums Z score – 2; 

13. Liesas un aknu izmēri plus 2 MN. 

 

Enzīma aizvietojošās terapijas pārtraukšanas kritēriji 

1. Nav līdzestīga pacienta ģimene – neievēro ārsta norādījumus, neierodas uz enzīma aizvietojošās 

terapijas ievadēm. 

 

Enzīma aizvietojošās terapijas īstermiņa (12-24 mēneši) mērķis: 

Ar anēmiju saistītie simptomi: 

• Panākt, lai pacients nav transfūziju atkarīgs; 

• Saņemot terapiju, 12 -14 mēnešu laikā hemoglobīna līmenim jābūt > 11 g/dl bērniem un 

sievietēm, > 12 g/dl vīriešiem. 

 

 



Asiņošanas profilakse: 

• paaugstināt trombocītu skaitu pirmajā terapijas gadā - pietiekami, lai novērstu ķirurģisku vai 

spontānu asiņošanu; 

• pacientiem, kuriem veikta splenektomija, normalizēt trombocītu skaitu viena gada laikā; 

• pirmajos trīs terapijas gados panākt, lai trombocītu skaits būtu virs 100 000/ m3.  

 

Mobilitāte: 

• Samazināt kaulu sāpes, kas nav saistītas ar neatgriezeniskiem bojājumiem 1-2 gadu laikā; 

• Divu gadu laikā palielināt kaulu blīvumu;  

• normalizēt augšanas līniju 2 gadu laikā. 

 

Viscerālas komplikācijas: 

• izvairīties no splenektomijas; 

• samazināt hipersplenismu. 

 

 

Terapijas uzsākšanas shēma pacientam ar diagnosticētu Gošē slimību.  

Jauns pacients ar Gošē 

slimības I tipu 

Asimptomātisks  Simptomātisks  

Klīniski 

smags* 
Stabils 

EAT 

60 DV/kg 

EAT 

30/60 DV/kg 

Minimāla klīnika Sibs 

Novērot 12 

mēnešus 

N370S/N370S N370S/cita 

Novērot 12 

mēnešus 

Klīniska vai 

laboratoro 

rādītāju 

pasliktināšanās 

EAT 

30/60 DV/kg 

*Piemēram:  

Izteikta splenomegālija, nopietna augšanas 

aizture, bieža asiņošana, plaušu iesaiste 



Rekomendācijas pacientu klīniskā stāvokļa izvērtēšanai ar Gošē slimības 1. tipu  

 

Izvērtējums Diagnozes 
brīdi 

Asimptomātiski 
pacienti, 

nesaņem terapiju 

Saņem EAT, 
bet nav 

sasniegti 

terapijas 

mērķi 

Saņem EAT 
sasniedz 

terapijas mērķi 

Mainot devu vai, ja 
attīstās nozīmīgas 

klīniskas 

komplikācijas 

  Ik 12 

mēn. 

Ik 24 

mēn. 

Ik 6 

mēn. 

Ik 12 

mēn. 

Ik 6-12 mēn. Ik 12-24 

mēn. 

 

Fiziskās 

attīstības 
izvērtējums 

X X  X  X  X 

Hemoglobīns X X  X  X  X 

Trombocīti X X  X  X  X 

Protrombīns un 
PTT 

pacientiem ar 

tieksmi uz 

asiņošanu 

X   X  X   

Hitotriozidāze X X  X  X  x 

Nieru izmēri X X  X  X   

Aknu izmēri X X  x  X   

MR galvai, 
mugurkaulam 

un augšstilba 

kaulam 

X  x  X  X  

DEXA 
izmeklējums 

no 25 kg svara 

X X   x X   

Sāpes X X  X  X   

Dzīves 

kvalitāte 

x X  x  x   
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