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краткое  сообщение

Специалисты нашего университета более 
тридцати лет диагностируют лизосомальные 
болезни путем ферментативного анализа, ис-
пользуя лимфоциты или фибробласты кожи. 
Список лизосомальных болезней содержит бо-
лее десяти заболеваний. 

Наша научная группа участвовала в про-
цессе молекулярного клонирования при фуко-
зидозах и болезни Краббе. Очистка фермента 
из лимфоцитов показывает частичную амино-
кислотную последовательность галактоцереб-
розидазы, которая позволила молекулярное 
клонирование при болезни Краббе путем скри-
нинга библиотеки cDNA. 

Мы также на протяжении многих лет учас-
твуем в анализе мутаций для GM1 ганглиози-
дозов, GM2 ганглиозидозов, фукозидозов, бо-
лезни Гоше, болезни Краббе и муколипидоза. 
Кроме клинического диагноза мы проанализи-
ровали молекулярную патологию при несколь-
ких заболеваниях, в основном болезни Краббе 
и муколипидоза. Для генотип-фенотип-корре-
ляции нами было обнаружено несколько схо-
жих проявлений при болезни Краббе и муколи-
пидозе II / III. 

Представляем обзор современной литерату-
ры по молекулярному анализу лизосомальных 
болезней и современные взгляды на лечение 
данной патологии.
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