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ХВОРОБА КРАББЕ ЯК РІДКІСНА ГЕНЕТИЧНА ПАТОЛОГІЯ 

 
В даний час медична наука розвивається швидкими темпами. Завдяки зусиллям 

лікарів різних спеціальностей створені високоефективні технології лікування, які роблять 
можливим позбавлення людини від хвороб, що ще зовсім недавно вважалися 
невиліковними, дозволяють істотно знизити рівень захворюваності різних вікових груп 
населення, значно підвищити якість життя в цілому. Разом з тим існують хвороби, які і досі 
є невиліковними і в першу чергу це стосується рідкісних генетичних захворювань. 

Серед таких патологій можна виокремити генетично обумовлений гліколіпідоз, що 
протікає з переважним ураженням мієлінових волокон, або хворобу Краббе. Згідно статистичних 
даних це приблизно 1 особа на 100000 новонароджених. Слід зауважити, що прояви даної 
патології частіше за все зустрічаються в арабів, які проживають на території Ізраїлю. Хвороба 
діагностується в 1 дитини на 6000 новонароджених. Порівняно високий рівень захворюваності і 
серед жителів Скандинавських країн – 1:50000 [1]. В Україні реєструються окремі випадки 
захворювання, але точних, узагальнених даних щодо розповсюдження хвороби немає [2 ]. 

Хвороба Краббе, як правило, це швидко прогресуюче демієлінізуюче дегенеративне 
захворювання центральної нервової системи. Тип успадкування даної патології – 
аутосомно-рецесивний. В основі лежить зниження активності ферменту 
галактозилцерамід-b-галактозидази, який в нормі розщеплює галактоцереброзид до 
цераміду і галактози. Хвороба Краббе виникає в процесі мутацій (сьогодні їх виявлено 
близько 60) в гені GALC, який розташований на 14 хромосомі (14q31) [3]. 

Залежно від віку виділяють чотири клінічні форми протікання захворювання: інфантильну 
(класичну) форму при якій розвиток хвороби починається з 3-6 місяців; пізню інфантильну – 6-18 
місяців; ювенільну – 3-8 років, та дорослу – яка проявляється у осіб старше 20-ти років. 

Інфальтильна форма (припадає 90-95% випадків) має три стадії, та найважчий перебіг. 
Першій стадії характерні такі симптоми як: підвищена збудливість (безпричинний крик 
дитини), ускладнення з вигодовуванням, м’язовий гіпертонус (верхні і нижні кінцівки в 
розігнутому стані, кулаки стиснуті). В подальшому проявляються порушення 
психомоторного розвитку, можливі судоми. Друга стадія, характеризується глибокими 
розумовими розладами, млявим тетрапарезом, зниженням сухожильних рефлексів. М’язова 
гіпертонія змінюється гіпотонією. На третій стадії основні клінічні прояви пов’язані з 
розвитком бульбарно-псевдобульбарного синдрому, судомами, порушенням процесу 
ковтання, втратою зору, звучності голосу, функцій головного мозку. 

Пізня інфантильна та ювенільна форми хвороби Краббе протікають з менш бурхливим 
перебігом. Одними з перших симптомів можуть бути дратівливість, регрес психомоторного 
розвитку, атаксія та порушення зору у вигляді зорової агнозії (нездатності впізнавати і 
класифікувати інформацію, що надходить) або геміанопсія, при якій випадає половина 
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зорового поля. В подальшому відбувається зниження інтелекту, спостерігаються спастичні 
парези та паралічі, які виникають через прогресуючу мозочкову атаксію і невропатію [4]. 

При дорослій формі, основні симптоми це атаксія та полінейропатія. Захворювання 
прогресує повільно, навіть описані випадки діагностики хвороби пацієнта у 60-річному віці. [5]. 

Прогноз несприятливий – при інфантильній формі захворювання летальний кінець 
настає протягом 2-х років, однак при пізніх формах захворювання і повільному 
прогресуванні, тривалість життя збільшується. 

Діагностувати патологію можливо за допомогою нейровізуалізаційних, 
електрофізіологічних, лабораторних тестів. Однак перші звернення хворих, як правило, 
пов’язані зі скаргами на порушення рухової активності, відмову від їжи, підвищення 
м'язового тонусу, тому лікарі іноді помилково приймають захворювання за ДЦП і діагноз 
не встановлюється своєчасно. 

Патологія на даний час не піддається виліковуванню, тому всі заходи боротьби носять 
симптоматичний та підтримуючий характер, включая приймання протисудомних препаратів. 
Крім того, для покращення м’язового тонусу та кровообігу показана фізіотерапія. 

На ранніх стадіях захворювання або при повільно прогресуючих формах досить 
ефективним методом лікування є трансплантація кісткового мозку, отриманого з клітин 
пуповинної крові (гемопоетичних стовбурових клітин), яка дозволяє стабілізувати стан 
хворого і знизити прояви симптомів. 

Узагальнюючи вищевикладене, можемо зробити наступні висновки. Хвороба Краббе 
– рідкісна, складна спадкова патологія, яку вкрай необхідно вчасно діагностувати шляхом 
виявлення лабораторних маркерів глобоїдноклітинної лейкодистрофії ще до розвитку 
перших клінічних проявів, що дає можливості для спроб лікування патології. Окрім того, 
необхідно проводити генетичну діагностику в передімплантаційному періоді або до 
пологів. Експериментальні розробки щодо лікування ведуться в напрямку генної терапії, 
пошуку препаратів які здатні активувати ген GALC. 

До того ж у 10 штатах США вже створено клінічний реєстр хвороби та проводиться 
масовий скринінг новонароджених, який надає можливості отримати вчасне лікування та догляд. 
На превеликий жаль в Україні такого реєстру немає, але з великою надією сподіваємось, що 
ситуація зміниться, бо наші лікарі-герої, а наша медицина активно крокує вперед. 
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