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Резюме
GM1-ганглиозидоз – это редкое наследственное заболевание с аутосомно-рецессивным типом наследования, связан-
ное с мутацией в гене GLB1. Недостаточная активность фермента β-галактозидазы ведет к избыточному накоплению 
GM1-ганглиозида преимущественно в клетках центральной нервной системы, а также внутренних органов, обуславливая 
прогрессирующую нейродегенерацию и висцеральные симптомы. Клиническая картина может значительно варьировать 
и включает неврологические нарушения, эпилепсию, скелетные аномалии, дисморфию лица, патологию внутренних орга-
нов и офтальмологические симптомы. Полиморфизм клинической картины, различный возраст манифестации и степень 
вовлеченности нервной системы и систем органов в патологический процесс обусловлены разной степенью остаточной 
активности фермента. В связи с этим выделяют три типа GM1-ганглиозидоза: инфантильный, ювенильный и поздний. В ста-
тье обсуждаются современные данные об этиологии, биохимических нарушениях и патогенезе, клинических проявлениях, 
диагностике GM1-ганглиозидоза, а также новые возможные подходы к терапии пациентов с этим заболеванием с исполь-
зованием животных моделей. Эффективного лечения GM1-ганглиозидоза на сегодняшний день не существует. Однако такие 
подходы, как фермент-заместительная терапия, субстрат-редуцирующая терапия, терапия шаперонами, трансплантация 
гепомоэтических стволовых клеток и генная терапия с использованием аденоассоциированных вирусных векторов, рас-
сматриваются как наиболее перспективные методы лечения, некоторые из которых в настоящее время уже находятся на 
стадии клинических исследований.

Ключевые слова: лизосомные болезни накопления, GM1-ганглиозидоз, GM1-ганглиозид, β-галактозидаза, фермент-заме-
стительная терапия, генная терапия
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Abstract
GM1 gangliosidosis is a rare autosomal recessive hereditary disorder caused by mutations in the GLB1 gene. The deficient 
activity of the enzyme β-galactosidase leads to the pathological accumulation of GM1 ganglioside, primarily in the cells of the 
central nervous system and visceral organs, resulting in progressive neurodegeneration and systemic symptoms. The clini-
cal presentation is highly heterogeneous and can include neurological deterioration, epilepsy, skeletal abnormalities, facial 
dysmorphism, organomegaly, and ophthalmological manifestations. This clinical polymorphism, along with the variable age 
of onset and the differing degrees of neurological and systemic involvement, is attributed to the specific mutations and their 
impact on the residual enzyme activity. Based on this, three types of GM1 gangliosidosis are distinguished: the infantile, juve-
nile, and late-onset forms. This article reviews current knowledge on the etiology, biochemical defects, pathogenesis, and clin-
ical manifestations of GM1 gangliosidosis. It also analyzes novel potential therapeutic approaches for patients, with insights 
from animal model studies. While no effective cure for GM1 gangliosidosis currently exists, several strategies show significant 
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ВВЕДЕНИЕ

GM1-ганглиозидоз (OMIM #230500) относится к груп-
пе лизосомных болезней накопления с аутосомно-ре-
цессивным типом наследования, ключевым элемен-
том патогенеза которого является системное отложение 
и накопление GM1-ганглиозида и его метаболитов  [1]. 
Частота встречаемости GM1-ганглиозидоза составля-
ет 1:100 000–200 000 новорожденных [2, 3]. GM1-ган-
глиозидоз возникает как результат мутации в гене GLB1 
(3p21.33), кодирующем фермент β-галактозидазу, который 
представляет собой лизосомную гидролазу. Функция дан-
ного фермента заключается в отщеплении терминальной 
β-галактозы от GM1-ганглиозида, что ведет к его избыточ-
ному накоплению и отложению в лизосомах клеток раз-
личных тканей с преимущественным поражением цен-
тральной нервной системы (ЦНС)1 [2].

ГЕНЕТИЧЕСКИЕ ОСНОВЫ GM1-ГАНГЛИОЗИДОЗА

Ген GLB1 располагается в коротком плече 3-й хромо-
сомы (3p22.3) и состоит из 16 экзонов. В ходе транскрип-
ции и последующего альтернативного сплайсинга могут 
образовываться два транскрипта: транскрипт, который 
станет матрицей для синтеза β-галактозидазы, и транс-
крипт, дающий начало образованию эластин-связыва-
ющего белка [4, 5]. Считается, что дефекты эластин-свя-
зывающего белка могут принимать участие в патогенезе 
GM1-ганглиозидоза, а также мукополисахаридоза типа 
IVB (болезнь Моркио) [6, 7].

Согласно базе данных ClinVar, на октябрь 2025 г. на-
считывается около 300 патогенных и вероятно патогенных 
вариантов в гене GLB1, большая часть которых ассоци-
ирована с развитием различных типов GM1-ганглиози-
доза, а также мукополисахаридоза типа IVB. Наиболее 
частыми видами мутаций являются миссенс-мутации, 
фреймшифт-мутации, а также нонсенс-мутации и мута-
ции сплайсинга2. Распространенными патогенными му-
тациями, связанными, например, с GM1-ганглиозидозом 
типа 1, являются p.R59H и c.1622-1627insG, которые были 

1 GM1-gangliosidosis, Type I; GLB1. OMIM. Available at: https://www.omim.org/entry/230500.
2 ClinVar. Available at: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar. 

выявлены у пациентов из определенных географических 
регионов, таких как Бразилия [8, 9], Испания [3, 9, 10]. Па-
циенты с типами 2 и 3 – это, как правило, гетерозиготы 
с одним аллелем, продуцирующим нефункциональный 
фермент β-галактозидазу, а другой часто является мис-
сенс-аллелем, приводящим к нарушенной, но остаточной 
продукции фермента [11, 12].

Небольшая подгруппа мутаций, преимущественно 
вблизи 3′ конца GLB1, может приводить к другой лизо-
сомной болезни накопления – мукополисахаридозу типа 
IVB (болезни Моркио), который характеризуется первич-
ным лизосомным накоплением гликозаминогликана ке-
ратансульфата. У пациентов с болезнью Моркио преоб-
ладают скелетные аномалии без нейродегенеративных 
симптомов, характерных для ганглиозидоза GM1 [13]. Так-
же были описаны случаи с фенотипическими признаками 
как GM1-ганглиозидоза, так и болезни Моркио [14].

ПАТОГЕНЕЗ И БИОХИМИЧЕСКИЕ ОСНОВЫ

Фермент β-галактозидаза необходим для деграда-
ции GM1-ганглиозида, олигосахаридов и кератансульфа-
та, каждый из которых принимает участие во множестве 
различных клеточных сигнальных путей, а также выпол-
няет структурную функцию  [15]. Ганглиозиды являются 
важной составной частью всех мембран клеток, однако 
больше всего их в нервных клетках – до 5–10% от обще-
го липидного состава [16]. GM1-ганглиозид играет важ-
ную роль в дифференцировке клеток нервной ткани [17], 
защите нервной ткани от воздействия различных токси-
нов [18] и модулировании синаптической передачи им-
пульсов, принимая участие, например, в реализации про-
цессов памяти и обучения [19].

ЦНС является основным местом синтеза GM1-ганглио-
зида, поэтому при нарушении его расщепления избыточ-
ное накопление GM1-ганглиозида наблюдается именно 
в ЦНС. Помимо накопления ганглиозида GM1, в моче па-
циентов в высокой концентрации обнаруживаются дру-
гие гликоконъюгаты с β-галактозой на невосстановлен-
ном конце, включая N-связанные гликаны и различные 
O-связанные гликаны [20]. Системный эффект недоста-
точности β-галактозидазы связан также с накоплением 

promise. The most advanced therapeutic approaches include enzyme replacement therapy, substrate reduction therapy, chap-
erone therapy, hematopoietic stem cell transplantation, and gene therapy using adeno-associated viral vectors, some of which 
have already progressed to clinical trials.

Keywords: lysosomal storage diseases, GM1 gangliosidosis, GM1 ganglioside, β-galactosidase, enzyme replacement therapy, 
gene therapy
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кератансульфата и олигосахаридов в периферических ор-
ганах, таких как сердце, кости, печень и селезенка [2].

Клинические проявления GM1-ганглиозидоза пред-
ставляют собой результат избыточного накопления ган-
глиозида в лизосомах клеток различных тканей орга-
низма. Считается, что основными звеньями патогенеза 
поражения ЦНС являются апоптоз нейрональных кле-
ток [21, 22], аномальный аксоплазматический транспорт, 
приводящий к дефициту миелина и последующей демие-
линизации [23], нарушенные нейронально-олигодендро-
глиальные взаимодействия [24], а также последующее 
воспаление, способствующее прогрессированию забо-
левания [25].

КЛИНИЧЕСКАЯ КАРТИНА

Клинические формы заболевания определяются воз-
растом манифестации и тяжестью прогрессирования кли-
нических проявлений, что, в свою очередь, является след-
ствием степени нарушения функциональной активности 
фермента β-галактозидазы. Так, при GM1-ганглиозидозе 
типа 1 наблюдается почти полное отсутствие функцио-
нально активного фермента, в то время как при типах 2 
и 3 сохраняется некоторое остаточное количество проду-
цируемого в организме активного фермента [2, 26]. Тип 1 
(инфантильный, ранняя форма) характеризуется возрас-
том дебюта в первые 6 мес. жизни, тяжелым поражением 
ЦНС, клиническими проявлениями в виде прогрессирую-
щей мышечной гипотонии и задержкой развития [2, 27]. 
Помимо неврологической симптоматики, наблюдаются ге-
патоспленомегалия, костные аномалии, офтальмологиче-
ские симптомы (симптом «вишневой косточки» на глазном 
дне), а также характерные фенотипические признаки (на-
пример, дисморфия лица) [2]. Летальный исход наступает 
в возрасте 1–2 лет [2, 27, 28]. Тип 2 характеризуется воз-
растом дебюта от 7 мес. до 3 лет и неврологической сим-
птоматикой в виде мышечной гипотонии, атаксии, судорог, 
нарушения когнитивных функций [27, 29]. Вследствие мед-
ленного прогрессирования заболевания летальный исход 
наступает в подростковом или молодом возрасте [15, 30]. 
Для типа 3 (взрослый, хронический) характерны позднее 
начало с дебютом заболевания в возрасте 3–30 лет, мы-
шечная гипотония и прогрессирующие экстрапирамидные 
нарушения в виде дистонии и атаксии [31].

Неврологические нарушения
Наиболее частыми неврологическими нарушениями 

при GM1-ганглиозидозе являются мышечная гипотония 
и снижение когнитивных функций [32]. По результатам 
проведенного ретроспективного исследования L. Arash-
Kaps et  al. отмечено снижение когнитивных функций 
у всех пациентов вне зависимости от типа GM1-ганглио-
зидоза [32], в то время как ранее опубликованные данные 
свидетельствуют о том, что снижение когнитивных функ-
ций характерно для типа 1, но не для типов 2 и 3 [2, 32]. 
Также отмечается, что дистония и атаксия присутству-
ют во всех формах GM1-ганглиозидоза, особенно при 
поздней инфантильной форме [32, 33]. Дисфагия также 

указывается как ведущий симптом и наблюдается у >70% 
пациентов с инфантильными и поздними инфантильными 
формами [32]. Экстрапирамидные нарушения и мышечная 
дистония встречаются у пациентов с GM1-ганглиозидозом 
типа 3, но не встречаются у пациентов с типами 1 и 2 [1].

Эпилепсия
Эпилепсия, наряду с мышечной гипотонией, считается 

одним из ведущих клинических проявлений у пациентов 
с GM1-ганглиозидозом [34–36]. Согласно данным мета
анализа F.M. Lang et al., эпилепсия встречается в 9% случа-
ев при типе 1 и в 18% случаев при типе 2 [1]. L. Arash-Kaps 
et al. в ходе ретроспективного анализа группы пациен-
тов с GM1-ганглиозидозом, независимо от типа заболева-
ния, отмечают, что эпилепсия наблюдалась у 59% пациен-
тов, преимущественно у пациентов с типом 1 [32]. D. Laur 
et al. по результатам ретроспективного исследования па-
циентов с GM1-ганглиозидозом отмечают, что эпилепсия 
была частым симптомом у пациентов с GM1-ганглиозидо-
зом типа 2 и встречалась в 27% случаев [37]. В ретроспек-
тивном исследовании J.S. Lee et al. сообщается, что фарма-
корезистентная эпилепсия наблюдалась у всех пациентов, 
включенных в исследование. Основными типами присту-
пов были генерализованные тонические судороги, также 
наблюдались гипомоторные и миоклонические приступы. 
Межприступная активность на электроэнцефалографии 
(ЭЭГ) была представлена нерегулярным замедлением фо-
новой активности и/или мультирегиональными эпилепти-
формными разрядами [38].

При проведении ЭЭГ 12 пациентам с GM1-ганглиози-
дозом и наличием припадков в анамнезе P. Karimzadeh 
et al. описывают следующие изменения: у четырех паци-
ентов была зарегистрирована нормальная ЭЭГ; у трех па-
циентов отмечалось снижение амплитуды фоновой актив-
ности; у пяти пациентов были выявлены патологические 
острые волны. Острые волны характеризовались малой 
амплитудой, обычно сочетались с медленной активностью 
и имели вариабельное фокальное распределение [39]. 
В исследовании G. Pampiglione и A. Harden, изучавших 
54 случая GM1- и GM2-ганглиозидозов, было установле-
но, что нерегулярная медленная активность низкой часто-
ты у большинства пациентов с этими заболеваниями всег-
да носит патологический характер [40].

Висцеральные симптомы, костные аномалии 
и дисморфия

Гепатоспленомегалия чаще встречается у пациентов 
с GM1-ганглиозидозом типа 1, в то время как у пациен-
тов с типами 2 и 3 отмечается достаточно редко [2, 41]. 
Кардиомиопатия встречается у пациентов со всеми типа-
ми GM1-ганглиозидоза и может быть обнаружена в сред-
нем у каждого третьего пациента [2]. J.S. Lee et al. опи-
сывают рентгенологические находки при обследовании 
группы пациентов с  поздней инфантильной формой 
GM1-ганглиозидоза: двусторонняя вальгусная деформа-
ция шейки бедренной кости, «крючковидные» позвон-
ки в грудопоясничном отделе с нижним клювовидным 
выступом, остеопения  [38]. При анализе 22 пациентов 
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mс GM1-ганглиозидозом L. Arash-Kaps et al. установили, что 
деформация позвоночного столба встречалась в 73% слу-
чаев, а множественный дизостоз – в 58% [32]. Дисморфи-
ческие черты лица характерны в большей степени для 
GM1-ганглиозидоза типа 1 и встречаются в 87% случа-
ев [1]. L. Arash-Kaps et al. отмечают, что дисморфия лица 
в комплексе с другими симптомами может стать ведущим 
клиническим признаком на пути к верному диагнозу [32].

Офтальмологические симптомы
У 40–60% пациентов с GM1-ганглиозидозом отмечает-

ся симптом «вишневой косточки» – вишнево-красное пят-
но на макуле сетчатки [28, 34, 41]. Несмотря на то что дан-
ный признак не является обязательным для всех стадий 
заболевания, он имеет большое значение для дифферен-
циальной диагностики GM1-ганглиозидоза [32].

ПРИНЦИПЫ ДИАГНОСТИКИ

Диагностика заболевания осуществляется за счет 
определения уровня активности фермента β-галактози-
дазы в лейкоцитах, культуре фибробластов или сыворот-
ке крови. Снижение активности или полное отсутствие 
фермента является важным маркером для постановки 
диагноза. Также проводится молекулярно-генетическое 
тестирование гена GLB1 для поиска нуклеотидных вари-
антов и частых мутаций. У пациентов с характерной кли-
нической картиной, но нормальной ферментативной ак-
тивностью может быть обнаружен дефицит активаторного 
белка, для диагностики которого требуются специализи-
рованные исследования, включая, например, биопсию тка-
ней с липидным анализом [1, 2, 16].

ТЕРАПЕВТИЧЕСКИЕ ПОДХОДЫ  
К ЛЕЧЕНИЮ GM1-ГАНГЛИОЗИДОЗА

На сегодняшний день основным подходом в терапии 
пациентов с GM1-ганглиозидозом остается симптомати-
ческое лечение, однако существует несколько направ-
лений развития патогенетической терапии [2]. Одним из 
таких направлений является фермент-заместительная те-
рапия (ФЗТ), которая в настоящее время широко приме-
няется для лечения различных лизосомных болезней на-
копления [42]. Доклинические исследования применения 
рекомбинантной β-галактозидазы [43] продемонстриро-
вали хорошие результаты в отношении снижения уров-
ня GM1-ганглиозида и других субстратов [44]. Однако ли-
митирующим фактором возможности применения ФЗТ 
для лечения GM1-ганглиозидоза остается неспособность 
прохождения фермента через гематоэнцефалический ба-
рьер [2, 42], поэтому основным возможным способом при-
менения ФЗТ в контексте лечения данного заболевания 
становится таргетная доставка фермента непосредствен-
но в ЦНС. Так, например, J.C. Chen et al. описали возмож-
ность интрацеребровентрикулярного введения реком-
бинантной формы β-галактозидазы на примере мышей 
с GM1-ганглиозидозом. Однократное введение рекомби-
нантной β-галактозидазы продемонстрировало хорошее 

распределение фермента в нервной ткани, а еженедель-
ное введение на протяжении 8 нед. привело к заметному 
снижению уровня GM1-ганглиозида и ассоциированных 
субстратов, значительно изменив степень выраженности 
поражения нервной системы [45]. Тем не менее интраце-
ребровентрикулярная инъекция фермента для лечения 
GM1-ганглиозидоза у человека является высокоинвазив-
ной и крайне рискованной процедурой, поэтому одним 
из возможных решений данной проблемы может стать 
внутривенное введение фермента с необходимостью его 
дальнейшего транспорта через гематоэнцефалический 
барьер. Это может быть достигнуто, например, с исполь-
зованием так называемых полимерсом (polymersomes) – 
частиц, созданных с  использованием поли(этиленгли-
коль)-b-поли(молочной кислоты) (PEG-PLA) и связанных 
с  аполипопротеином  E для формирования транспорт-
ной системы, доставляющей необходимые вещества не-
посредственно в ЦНС [46]. Например, подобные систе-
мы продемонстрировали хорошие результаты в качестве 
лечения мукополисахаридоза типа I у мышей, где были 
использованы гибридные белки, включающие непосред-
ственно фермент для ФЗТ и Fab-фрагмент антитела к ре-
цептору трансферрина, для таргетной доставки непосред-
ственно в ЦНС [47].

Еще одним направлением возможной терапии паци-
ентов с GM1-ганглиозидозом может стать субстрат-ре-
дуцирующая терапия (СРТ). В отличие от ФЗТ, при кото-
рой компенсируется дефицит активного фермента, СРТ 
направлена на снижение концентрации накопившегося 
вследствие неактивного фермента субстрата, играюще-
го ключевую роль в патогенезе заболевания [2]. F.M. Platt 
et al. предлагают использование N-бутилдезоксинойири-
мицина (NB-DNJ, более известный как миглустат) и N-бу-
тилдезоксигалактоноиримицина (NB-DGJ) для лечения 
гликосфинголипидозов в связи со способностью данных 
соединений тормозить реакции метаболизма гликосфин-
голипидов [48]. NB-DNJ на сегодняшний день широко ис-
пользуется для лечения болезни Гоше и Ниманна – Пика 
типа С, однако опыт применения данного препарата для 
лечения GM1-ганглиозидоза крайне мал, а полученные 
результаты весьма неоднозначны [28, 49, 50]. R. Fischetto 
et  al. отмечают, что применение NB-DNJ для терапии 
GM1-ганглиозидоза типа 2 у четырех пациентов приве-
ло к остановке и/или замедлению процесса нейродеге-
нерации у трех из них. Однако авторы также отмечают 
недостаточность знаний в данной области и необходи-
мость проведения исследований на более крупной выбор-
ке пациентов [51]. Кроме того, J.L. Kasperzyk et al. проде-
монстрировали успешное применение NB-DGJ у мышей, 
нокаутных по гену GLB1. Применяемое соединение яв-
ляется конкурентным ингибитором церамид-специфиче-
ской глюкозилтрансферазы, которая катализирует началь-
ный этап синтеза гликосфинголипидов. Авторы отмечали 
заметное снижение уровня GM1-ганглиозида в головном 
мозге исследуемых мышей [52].

Наряду с  ФЗТ и  СРТ возможно использование 
стволовых клеток. Так, серия исследований на мы-
шах с GM1-ганглиозидозом под руководством R. Sano 
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et al. продемонстрировала эффективность трансплан-
тации гемопоэтических стволовых клеток [53]. Позднее 
они пришли к выводу, что нейровоспаление, связанное 
с хроническим прогредиентным течением нейродеге-
неративного процесса у мышей с GM1-ганглиозидозом, 
ассоциировано с продукцией ряда хемокинов, высту-
пающих аттрактантами для гемопоэтических стволовых 
клеток в ЦНС. Это, в свою очередь, привело к заметному 
снижению уровня накопленного в ЦНС GM1-ганглиози-
да и сопровождалось восстановлением неврологических 
функций [54]. Однако сдедует отметить, что применение 
подобной стратегии лечения пациента с ювенильной 
формой GM1-ганглиозидоза не привело к значительно-
му улучшению его состояния, несмотря на значитель-
ное увеличение активности фермента β-галактозидазы 
в лейкоцитах крови [55].

Еще одним возможным направлением терапии 
GM1-ганглиозидоза может быть шаперон-терапия. Суть 
данного метода заключается в том, что миссенс-мутации 
в гене GLB1 могут приводить к образованию «мутантной» 
формы белка, в то время как соединения, работающие по 
принципу шаперонов, образуют стабильный комплекс, 
который транспортируется в лизосому, где растворяет-
ся в кислых условиях и восстанавливает каталитическую 
активность поврежденного «мутантного» фермента [56]. 
Y. Suzuki et al. отмечают, что N-октил-4-эпи-β-валиенамин 
(NOEV) и N-октил-β-валиенамин (NOV), являются пер-
спективными терапевтическими средствами для лечения 
заболеваний, связанных с дефицитом β-галактозидазы 
у человека. Пероральное применение NOEV сопрово-
ждалось в дальнейшем прохождением данного соеди-
нения через гематоэнцефалический барьер, повышени-
ем активности β-галактозидазы, снижением накопления 
субстрата и способствовало клиническому улучшению 
неврологических симптомов на моделях GM1-ганглио-
зидоза у мышей [44].

Генная терапия GM1-ганглиозидоза основана на созда-
нии и введении аденоассоциированного вируса (AAV) с це-
лью компенсации экспрессии неработающего гена [57]. 
Использование мышиных моделей для инъекции вирус-
ных векторов продемонстрировало хорошие результаты 
в виде значительного повышения концентрации актив-
ной β-галактозидазы, улучшения клинического состояния 
и уменьшения выраженности неврологических симпто-
мов, а также повышения медианы выживаемости таких 
мышей [58–61]. Однако моделью, наиболее приближен-
ной к GM1-ганглиозидозу ювенильного типа у человека, 
служит модель GM1-ганглиозидоза у кошек, впервые опи-
санная в 1971 г. [62]. H.L. Gray-Edwards et al. продемон-
стрировали эффективность интракраниального введения 
вирусного вектора AAVrh8, кодирующего кошачью изофор-
му фермента β-галактозидазы. Было зафиксировано зна-
чительное увеличение концентрации активного фермента 
и изменение спектра метаболитов, принимающих участие 
в реализации патогенеза GM1-ганглиозидоза [63]. Позднее 
эти же авторы поделились результатами введения вирус-
ного вектора уже интрацеребровентрикулярно в спинно-
мозговой канал, что привело к значительному увеличению 

продукции активного фермента в пределах тканей голов-
ного и спинного мозга и существенно увеличило медиану 
выживаемости кошек с GM1-ганглиозидозом [64]. В рам-
ках возможности применения генной терапии у человека 
на сегодняшний день ведутся активные клинические ис-
следования. Так, например, проводится клиническое иссле-
дование внутривенного введения вектора AAV9 для лече-
ния GM1-ганглиозидоза типов 1 и 23. Пациенты получают 
генную терапию внутривенно с последующим наблюде-
нием в течение 3 лет. В другом исследовании интракрани-
альный механизм доставки вектора (инъекция в большую 
мозговую цистерну) AAVhu68 для гена GLB1 изучается на 
безопасность, переносимость и эффективность в клиниче-
ских испытаниях фазы 1/2 на подростках с GM1-ганглио-
зидозом типов 1 и 24.

Таким образом, существует несколько стратегий воз-
можной терапии пациентов с GM1-ганглиозидозом для 
достижения долгосрочных эффектов, прежде всего в виде 
замедления дегенеративного поражения ЦНС, улучше-
ния качества жизни и увеличения ее продолжительности .

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

GM1-ганглиозидоз – это тяжелое прогрессирующее 
заболевание с аутосомно-рецессивным типом наследо-
вания из группы лизосомных болезней накопления, свя-
занное с недостаточностью фермента β-галактозидазы 
вследствие мутации в гене GLB1. Ключевым элементом 
патогенеза данного заболевания становится избыточное 
накопление GM1-ганглиозида и соответствующих субстра-
тов в клетках нервной системы и других систем органов. 
Избыточное отложение GM1-ганглиозида ведет к нару-
шению нормальных функций клетки, апоптозу и разви-
тию прогрессирующего нейродегенеративного процесса, 
поражению скелета и внутренних органов.

Клинические проявления и  время появления пер-
вых симптомов напрямую зависят от остаточной функ-
ции фермента; в связи с этим выделяют три типа GM1-ган-
глиозидоза. Диагностика заболевания основывается на 
клинической картине и дополняется биохимическим ис-
следованием крови – определением уровня активности 
фермента β-галактозидазы в лейкоцитах периферической 
крови или культуре фибробластов. Подтверждающим ме-
тодом в данном случае является молекулярно-генетиче-
ское исследование гена GLB1.

Основными подходами к  разработке эффективной 
терапии для пациентов с GM1-ганглиозидозом являют-
ся ФЗТ, СРТ и трансплантация гемопоэтических стволо-
вых клеток. Разработка генной терапии находится на эта-
пе клинических исследований.� 0
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