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Ганглиозидозы - одна из самых загадочных болезней XXIвека. Лучшие умы человече-
ства пытаются решить эту сложную биохимическую загадку. Ганглиозидозы представ-
ляют собой группу наследственно обусловленных заболеваний обмена ганглиозидов. Эти
гликосфинголипиды состоят из гидрофобного церамида (H-ацетилсфингозина) и гидро-
фильной олигосахаридной цепи, содержащей одну или более молекул H-ацетилневрами-
новой кислоты. В мозговом веществе выявлены 10 различных ганглиозидов. Ганглиози-
ды сосредоточены в плазменной мембране нервных клеток, в основном в участках, из
которых выходят невриты и дендриты. Их функции ещё не до конца изучены, извест-
но, что они принимают участие в межклеточных взаимоотношениях и дифференциации
клеток. Часть из них играют роль молекул, связывающих гормоны и токсины. На сего-
дня известны три биохимических и клинических варианта инфантильного ганглиозидоза:
вариантB(болезнь- Тея-Сакса), вариант O(болезнь Сандхоффа) и вариант AB. В данном
обзоре мы рассмотрим вариант GM-1. Тип наследования - аутосомно-рецессивное заболе-
вание, вызванное дефицитом 𝛽-галактозидазы (GLB1), лизосомальной гидролазы, которая
удаляет концевые 𝛽-галактозильные остатки из ганглиозидов, гликопротеинов и гликоза-
миногликанов GM1. [1] Отсутствие функции 𝛽-галактозидазы приводит к накоплению
ганглиозида GM1 и родственных гликоконъюгатов во внутренних органах, и особенно в
центральной нервной системе. Заболеваемость ганглиозидозом GM1 оценивается в 1 слу-
чай на 100 000-200 000 живорождений, хотя распространенность широко различается в
мире. Целью данной работы является поднятие проблемы необходимости исследования
орфанных заболеваний, систематический анализ данных, представленных в современных
публикациях, описывающих методы лечения нейродегенеративного заболевания ганглио-
зидоз.

Материалы и методы. Был произведён ретроспективный анализ литературы по данной
теме за последние 5 лет с использованием поисковых систем PubMed, Scopus, GoogleScholar.
Рассмотрены клинические исследования итальянских врачей, исследования которых по-
казывают многообещающие результаты в перспективе.

На данный момент не существует эффективных лекарств для лечения ганглиозидоза
GM1, которые в основном предназначены для паллиативного лечения. Раннее вмешатель-
ство было бы важно, особенно при детской и юношеской формах ганглиозидоза GM1,
чтобы избежать тяжелой инвалидности и преждевременной смерти. Однако отсутствие
доступа к продуктам хранения гликолипидов в клетках ЦНС во время критических пе-
риодов развития и отсутствие клинических маркеров для оценки эффективности лече-
ния препятствовали прогрессу в разработке эффективных методов лечения. Но научный
прогресс неуклонно движется вперёд, и специалистами медицинского сообщества орфан-
ных болезней Италии, специализирующихся на лечении болезней лизосомных накоплений
разрабатывается экспериментальное лечение препаратом Миглустат. Также известны по-
пытки экспериментального использования данного препарата в США и Японии, а также
использование кетогенной диеты, но конечные результаты ещё не получили публикацию.
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Результат: В ходе клинических исследований выявлено, что способность Миглустата
преодолевать гематоэнцефалический барьер, блокируя синтез накопления гликолипидов,
открыла новые интересные возможности для лечения множественных лизосомных рас-
стройств накопления, особенно с поражением ЦНС, таких как болезни Гоше и Ниманна
Пика типа C. Миглустат также был предложен для лечения других сфинголипидозов,
таких как ганглиозидоз GM1. [2] Данные об эффективности Миглустата у пациентов с
ганглиозидозом GM1 немногочисленны, но многообещающи, о чем сообщалось у несколь-
ких педиатрических и взрослых пациентов, страдающих формами типа 1 и 2.
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