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Краткое сообщение

Дефицит лизосомной кислой липазы — редкая наследственная прогрессирующая болезнь обмена липидов, приво-
дящая к развитию атеросклероза, гепатоспленомегалии, цирроза печени, мальабсорбции и других симптомов. При 
отсутствии специфического лечения прогноз для пациента неблагоприятный, поэтому крайне важна своевремен-
ная диагностика болезни. Частота встречаемости дефицита лизосомной кислой липазы в Российской Федерации 
неизвестна; учитывая редкость случаев заболевания, высока вероятность гиподиагностики. В этой связи особую 
актуальность имеют представленные результаты исследования распространенности данной болезни. 
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Lysosomal acid lipase deficiency is a rare hereditary progressive disease of lipid metabolism leading to the development of 
atherosclerosis, hepatosplenomegaly, liver cirrhosis, malabsorption, and other symptoms. In the absence of specific treatment, the 
prognosis for the patient is unfavourable, so timely diagnosis of the disease is extremely important. The incidence of lysosomal acid 
lipase deficiency in the Russian Federation is unknown. Given its rarity, there is a high probability of hypodiagnosis. In this regard, the 
presented results of the study of this disease prevalence are of particular relevance. 
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ВВЕДЕНИЕ
Д ефицит лизосомной кислой липазы (ДЛКЛ) — ред-

кая наследственная прогрессирующая болезнь обмена 
липидов [1]. Патогенез связан с накоплением эфиров 
холестерина и триглицеридов в органах и тканях, что 
приводит к развитию атеросклероза, гепатоспленоме-
галии, цирроза печени, мальабсорбции и других симпто-
мов. В зависимости от остаточной активности фермента 
лизосомной кислой липазы (ЛКЛ) выделяют различные 
формы заболевания. 

Болезнь Вольмана — ранняя тяжелая форма, актив-
ность ЛКЛ — менее 1% [2, 3]. 

Болезнь накопления эфиров холестерина — поздняя 
форма, более мягкое течение, активность фермента 
в пределах 1–12% [4]. 

У большинства пациентов выявляются гомозиготные 
и компаунд-гетерозиготные мутации в гене LIPА, который 
кодирует ЛКЛ. В настоящее время описано более 40 
различных мутаций [5]. Патогенный вариант с.894G>А — 
самый частый для европейцев, встречается в 50–61% 
случаев [6–8]. 

Суммарная частота ДЛКЛ составляет 1/40 000–
300 000 для различных популяций [7, 8]. Данные о часто-
те заболевания в России отсутствуют. Ожидаемая цифра 
составляет 1/100 000–150 000 [9, 10]. В недавнем 
времени в Санкт-Петербурге для двух пациентов был 
генетически подтвержден диагноз ДЛКЛ, что говорит 
о клинической настороженности врачей первичного зве-
на. Тем не менее вопрос о реальной распространенности 
заболевания остается открытым. 

Данное исследование представляет собой пилотный 
проект для получения актуальных данных о частоте ДЛКЛ 
в Российской Федерации. 

МЕТОДЫ ИССЛЕДОВАНИЯ
Для оценки частоты ДЛКЛ в российской популя-

ции были выгружены данные экзомного и геномного 
секвенирования 523 человек из Северо-Западного 
и Центрального регионов РФ (секвенирование проведено 
на базе РЦ «Биобанк» СПбГУ). В данную выборку вошли 
образцы крови пациентов с моногенными (моногенные 
формы сахарного диабета, наследственные нарушения 
соединительной ткани, наследственные нарушения обме-
на веществ и другие орфанные заболевания) и мульти-
факторными заболеваниями (ожирение, сахарный диабет 
2-го типа), а также образцы крови контрольной популяци-
онной группы. Пациентов с клиническим диагнозом ДЛКЛ 

в представленной выборке не было. Проводился анализ 
генотипов по патогенному варианту с.894G>A. 

РЕЗУЛЬТАТЫ
В результате анализа данных в 2 образцах из 523 был 

выявлен вариант с.894G>A в гетерозиготном состоянии, 
что соответствует частоте 1/262 в исследуемой популя-
ции. Таким образом, расчетная частота гетерозиготного 
носительства всех патогенных вариантов в гене LIPA 
может достигать 1/130. По закону Харди–Вайнберга это 
соответствует оценочной частоте заболевания 1/67 600.

ВЫВОДЫ
ДЛКЛ — редкое аутосомно-рецессивное заболева-

ние с экстремально низкой частотой в европейских 
популяциях. Предполагается, что бóльшая часть паци-
ентов остается необследованной или поступает в сеть 
национального здравоохранения с другими диагнозами, 
что не позволяет оценить реальную заболеваемость 
населения. Проведенный анализ данных секвенирова-
ния 523 человек из российской популяции дал основа-
ние полагать, что частота ДЛКЛ в РФ может составлять 
1/67 600. Для более точного расчета планируется рас-
ширить исследуемую группу за счет контрольных образ-
цов, имеющихся в распоряжении РЦ «Биобанк» СПбГУ 
и Биобанка СПб ГБУЗ «Городская больница» № 40.
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