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Трудности дифференциальной диагностики мукополисахаридоза (МПС) I типа обусловлены редкой 
популяционной частотой патологии, что приводит к несвоевременному и неадекватному лечению. 
Представлено описание развития болезни и лечения 20 пациентов с МПС I типа, при этом особое 
внимание обращено на ортопедические проявления патологии, которые определяются с первых ме-
сяцев жизни.
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The difficulties of differential diagnosis of mucopolysaccharidoses (MPS) type I are conditioned by low population 
rate of the pathology that results in untimely and inadequate treatment. Case reports for 20 patients with MPS I 
are presented. Special attention is paid to the orthopaedic manifestations of the pathology that can be determined 
since the first months of life.
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Мукополисахаридоз (МПС) I типа — лизосом-
ная болезнь накопления, наследуемая по аутосом-
но-рецессивному типу, обусловленная дефицитом 
альфа-L-идуронидазы и, как следствие этого био-
химического дефекта, сопровождающаяся отло-
жением в лизосомах клеток гликозаминогликанов 
(ГАГ): гепарансульфата и дерматансульфата [1–5]. 
Ортопедические нарушения разной степени выра-
женности возникают при всех типах МПС [6]. По на-
шим наблюдениям, наиболее выраженные изме-
нения костно-мышечной системы чаще возникают 
у пациентов с МПС I, IV и VI типов.

Исторически первым был описан именно МПС 
I типа, очевидно, как патология с наиболее харак-
терными, «яркими» проявлениями болезни. Позд-
нее выделены его менее тяжелые аллельные фор-
мы. Впервые синдром Гурлер (Hurler syndrome) 
был представлен в 1917 г. канадским педиатром 
С. Hunter, однако «описание не привлекло к себе 
внимания» [1], и в 1919 г. немецкий педиатр профес-
сор M. Pfaundler предложил австрийскому педиа-
тру G. Hurler опубликовать описание двух случа-

ев этого заболевания, наблюдавшихся ею. До 30-х 
годов XX века в литературе данная патология на-
зывалась «болезнь Пфаундлера—Гурлер», позд-
нее осталось название «синдром Гурлер». В 1962 г. 
американским офтальмологом H. Scheie и соавт. 
[1] был представлен новый вид МПС I как вариант 
синдрома Гурлер, но с менее выраженными кли-
ническими признаками болезни — синдром Шейе 
(Sheie syndrome). Была выделена еще одна форма 
МПС I типа, названная синдромом Гурлер—Шейе 
(Hurler—Sheie syndrome) — промежуточная по тя-
жести течения форма МПС I (один аллель синдро-
ма Гурлер, второй — синдрома Шейе) [7]. Таким об-
разом, МПС I типа делится на 3 подтипа: синдром 
Гурлер, синдром Шейе и синдром Гурлер—Шейе.

Долгое время лечение МПС было только симпто-
матическим. Тяжелое, непрерывно прогредиентное 
течение патологии приводило к смерти пациентов 
в раннем возрасте [1].

Не так давно, в 1980 г., появилась возможность 
этиотропного лечения синдрома Гурлер [7, 8] при ус-
ловии его своевременного выявления и раннего, 
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до возраста 2 лет, выполнения трансплантации 
гемопоэтических стволовых клеток (ТГСК), обе-
спечивая этим выработку собственного фермента, 
а для аллельных форм заболевания — применения 
патогенетической терапии — инфузии ферментов 
(ферментозаместительная терапия — ФЗТ) [7]. Кро-
ме того, используется подавление синтеза субстра-
та препаратом, содержащим растительные эстро-
гены [9]. Новые возможности оказания анестезио-
логической помощи, хирургической коррекции воз-
никающих осложнений и симптоматического лече-
ния позволяют повысить качество жизни, связанное 
со здоровьем, задерживая прогрессирование необ-
ратимых изменений органов и систем. Хирургиче-
ское лечение у пациентов с МПС ограничивалось 
аденотомией, грыжесечением; по жизненным по-
казаниям выполняли декомпрессию спинного моз-
га. Ортопедические операции в основном сводились 
к исправлению оси конечности путем корригирую-
щих остеотомий костей конечностей при некоторых 

типах МПС и лечению нарушений функции кисте-
вого сустава фиксацией в специальных шинах [1]. 
За прошедшие годы появились новые возможности 
оперативного лечения дизостозов при МПС.

Несмотря на то что МПС I типа относится к ред-
ким (орфанным) заболеваниям, врачи, в частности 
ортопеды, должны иметь настороженность по от-
ношению к нему.

Цель исследования: представить алгоритм ран-
ней диагностики МПС I типа, основываясь на дан-
ных анамнеза, клинических признаках в возраст-
ном аспекте и в зависимости от типа и подтипов, ре-
зультатах инструментальных исследований и ла-
бораторных показателей.

С 2009 г. под нашим наблюдением находятся 
20 пациентов (20 семей) с МПС I: с МПС I Гурлер 
9 пробандов (3 женского пола, 6 мужского), из них 
8  после ТГСК; с МПС I Гурлер—Шейе 7 пробандов 
(6 женского пола, 1 мужского пола); с МПС I Шейе 
4  пробанда (3 женского пола, 1 мужского пола).

Табл. Сроки возникновения клинических и рентгенологических признаков МПС I типа (собственные данные)
Table. Terms of occurence of clinical and radiological signs of MPS type 1 (own data)

Признак Синдром Гурлер Синдром Гурлер–Шейе Синдром Шейе

Клинические признаки

Отставание в росте С первых месяцев
+++

С 2–3 лет
++

С 3–4 лет
+

Лицо Изменения черт с 1–2 лет
++

Огрубление черт с 2–3 лет
+

Огрубление черт с 8–10 лет 
+/–

Ограничение отведения 
бедер С 1–2 мес С 2 мес С 3 мес

Контрактуры плечевых, 
локтевых, лучезапяст-
ных и коленных суста-
вов

С 1 года С 1,5 года С 2,5 года

Кисти Мягкие, деформированные 
суставы кисти с 1 года

Мягкие, гиперподвижность 
в межфаланговых суста-

вах с 1,5 года

Сгибательная контрактура 
межфаланговых суставов 

с 4–5 лет
Помутнение роговицы С 1–2 лет С 3 лет С 5 лет
Ретинопатия и отек зри-

тельного нерва С 3 лет С 5 лет С 10 лет

Грыжи различной лока-
лизации, расширенное 
пупочное кольцо

С 0 мес С 0 мес С 0 мес

Стеноз позвоночного кана-
ла и миелопатия грудо-
поясничного и шейного 
отдела позвоночника

С 2 лет C 4 лет С 6–10 лет

Тугоухость После 7–8 лет После 10 лет После 10 лет
Вторичные кардиомиопа-

тии До 5–8 лет До 10 лет жизни После 10 лет

Отиты и риниты С первых месяцев жизни 1 год жизни 1 год жизни

Нарушение интеллекта Значительно нарушен
+++

Нарушен
++

Не нарушен или нарушен 
незначительно +/–

Рентгенологические признаки
«Дисплазия» тазобедрен-

ного сустава, децентра-
ция головок бедренных 
костей, расцениваемая 
как «подвывих»

1,5 мес 2 мес 3 мес

Платиспондилия С 1 года
выраженная

С 1,5 года
умеренная

С 3 лет
умеренная

Деформация грудной 
клетки

Выраженная «бочкообраз-
ная» деформация с 1 года

«Бочкообразная» деформа-
ция с 1,5 года

Менее выраженная 
 деформация с 2,5 года
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Клинические проявления МПС I типа представ-
лены в таблице.

МПС I типа, как и МПС VI типа (синдром Ма-
рото–Лами), согласно ранней классификации от-
носится к гурлерподобным мукополисахаридозам. 
Фенотипически и клинически нозологии сходны, 
однако при синдроме Гурлер заболевание клиниче-
ски проявляется раньше, протекает тяжелее, чем 
при синдроме Марото–Лами (прогрессирование ал-
лельных форм МПС I типа вариабельно и менее тя-
желое). Кроме того, интеллектуальные нарушения, 
не характерные для МПС VI, выражены при МПС 
I в отсутствие специфической терапии [10].

У 9 пациентов был отягощен антенатальный 
анамнез: у матерей 2 пациентов с МПС I Гурлер 
и 3 — с МПС I Гурлер–Шейе возникала угроза пре-
рывания беременности; в 6 случаях имелся круп-
ный плод: МПС I Гурлер (3950, 4070, 4050 и 4000 г); 
МПС I Гурлер–Шейе (4100 и 4300 г).

Диагноз МПС I Гурлер установлен в возрасте 3, 
4, 6, 8, 18 и 23 мес, у 2 пробандов в 2 года, в 2 года 
3 мес; МПС I Гурлер–Шейе — в возрасте 1 года, 
2 лет, 2,3 года, 2,7 года, 3 лет, 5,3 года, 6 лет; МПС I 
Шейе — в возрасте 5 мес, 3,3 года, 8 и 11 лет.

Первыми признаками болезни, на которые об-
ратили внимание родители, было ограничение от-
ведения бедер и разгибания в локтевых суставах. 
У всех наблюдаемых нами больных МПС I Гурлер 
в первые месяцы жизни ортопеды диагностирова-
ли «дисплазию» тазобедренных суставов, попыт-
ки консервативного лечения были неэффектив-
ными, рано (к 3–4 годам) деформировались голов-
ки бедренных костей, которые децентрировались 
и смещались кнаружи, формировалась скошен-
ность вертлужных впадин (рис. 1).

У пациентов с МПС I типа рано возникают изме-
нения органов зрения, развивается глаукома. У од-
ной пациентки (1984 г. р.) с МПС I Гурлер–Шейе 
в 19 лет проведено оперативное лечение глауко-
мы с незначительным эффектом, другой пациент 
(2006 г. р.) с МПС I Гурлер в возрасте 2 лет перенес 
операцию по поводу двусторонней глаукомы с удов-
летворительным результатом.

Для пациентов характерны частые заболева-
ния дыхательных путей, гипертрофия аденоидов, 
отиты [1].

К 1 году у наших пациентов с МПС I Гурлер об-
наруживали отставание в росте, усугубляющее-
ся в процессе развития ребенка. Задержку роста 
с 2–3-летнего возраста наблюдали у всех пациентов 
с МПС I Гурлер—Шейе, с 7–10-летнего — с МПС I 
Шейе. Большинству наших больных с МПС I Гур-
лер диагноз был установлен в первые месяцы жиз-
ни, аллельные формы заболевания (Гурлер–Шейе, 
Шейе) диагностировались поздно, в большинстве 
случаев в возрасте 3–8 лет.

У всех пациентов с МПС I имелось расширенное 
пупочное кольцо. У 8 пациентов (5 с МПС I Гурлер, 
3 c МПС I Гурлер–Шейе) диагностирована пупоч-
ная грыжа. Герниорафия выполнена 2 детям с МПС 
I Гурлер, из них в 1 случае с пластикой апоневроза 

мышц передней брюшной стенки в 2 года. У 4 боль-
ных с МПС I Гурлер обнаружены паховые грыжи, 
и в первом полугодии жизни проведено хирургиче-
ское лечение, рецидивов не было.

Внешний вид наблюдаемых нами пациентов до-
вольно типичен: гипертрихоз, а в первые месяцы 
жизни появлялись специфические лицевые диз-
морфии: макроцефалия, выступающие лобные бу-
гры, широкие скулы, запавшая переносица, гипер-
телоризм, короткие носовые ходы с вывернутыми 
ноздрями, полуоткрытый рот, макроглоссия, тол-
стые губы и гиперплазия десен.

Все пробанды с МПС I имели множественный 
дизостоз: скафоцефалию, грудопоясничный ки-
фоз, развивающийся на 2-м году жизни в резуль-
тате асимметричного уплощения тел позвонков, 
у некоторых пациентов — поясничный гиперлор-
доз (рис. 2).

К 14–16 мес у всех наших пациентов сформи-
ровались вальгусные деформации голеней до 15°. 
К 5 годам у 9 пациентов с МПС I Гурлер и 3 па-
циентов с МПС I Гурлер–Шейе деформации до-
стигали 27°, по мере роста исправляясь до 15°. Де-
формаций, требующих хирургической коррекции, 
мы не наблюдали.

Наибольшую угрозу жизни пациентам с МПС I 
представляют стенозы позвоночного канала в шей-
ном отделе в связи с риском развития миелопа-
тии в результате нестабильности позвонков C

I
 и C

II
 

при деформации зубовидного отростка. Декомпрес-
сия позвоночного канала выполнена трем нашим па-
циентам. Пациентке Б., 1984 г. р. с МПС I Гурлер–
Шейе проведена декомпрессия шейного отдела по-
звоночника в 32 года, получает ФЗТ с 24 лет. Па-

Рис. 1. Рентгенограмма таза пациента С., 3,7 года, с МПС I Гур-
лер после ТГСК: деформация костей таза, нарушение фор-
мирования вертлужных впадин, децентрация гипоплазиро-
ванных головок бедренных костей.

Fig. 1. Patient S., 3.7 years old, with MPS I Hurler. Pelvic roent-
genogram after transplantation of hematopoietic stem cells 
(HSCT): pelvic bones deformity, acetabular malformation, de-
centration of hypoplastic femoral heads.
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циенту Б., 2006 г. р. с МПС I Гурлер (ТГСК в 2007 г. 
в возрасте 1 год 4 мес) в 5 и 7 лет выполнена этап-
ная коррекция кифотической деформации: дор-
сальная коррекция и фиксация грудопоясничного 
отдела позвоночника с целью декомпрессии грудо-
поясничного отдела позвоночника. Еще одному па-
циенту П. (2006 г. р., успешная ТГСК в 2009 г. в воз-
расте 3 года 4 мес) с МПС I Гурлер в 7 лет проведе-
ны одноэтапная дорсальная коррекция и фиксация 
деформации позвоночника.

Синдром карпального канала обычно беспокоит 
пациентов в меньшей степени: пациент Б., 2006 г. р. 
с МПС I Гурлер (после ТГСК) в 11 лет, пациентка 
с МПС I Шейе (на фоне ФЗТ) в 23 года были опери-
рованы по поводу двустороннего стеноза карпаль-
ного канала, через 3 года развился рецидив.

У пациентки Б., 1984 г. р., страдающей МПС I 
Гурлер–Шейе, было диагностировано двусторон-
нее дегенеративное изменение подошвенного апо-
невроза — болезнь Леддерхозе. В 29 лет на фоне 
ФЗТ, проводимой с 24 лет, больной проведено ис-

сечение подошвенных апоневрозов обеих стоп с по-
ложительным эффектом [11].

Рентгенологическая картина. Рентгенологи-
ческие признаки МПС I типа сходны с таковыми 
при синдроме Марото–Лами [10], однако измене-
ния проявляются раньше и, как правило, более 
выражены.

На рентгенограммах пациентов с МПС I Гурлер 
изменения выявляются уже на первом году жизни 
и прогрессируют в процессе роста ребенка. При ал-
лельных формах МПС I изменения сходны, но ме-
нее выражены и возникают позднее (рис. 3).

Деформации позвоночника, в том числе шейно-
го отдела, связаны с платиспондилией и мышечной 
гипотонией, наклоном головы кпереди, изменени-
ем всех структур связочного аппарата позвоноч-
ника, оболочек спинного мозга, что может вызвать 
повреждение ствола мозга вследствие стеноза по-
звоночного канала [12].

Рис. 2. Внешний вид пациентки З., 3,5 лет, с МПС I Гурлер.
Рост 78 см (нанизм). Выраженный лицевой дизморфизм. Уси-
лен кифоз в грудопоясничном отделе. Пупочная грыжа. Огра-
ничение разгибания в локтевых суставах до 145°, выражен-
ные сгибательные контрактуры в кистевых и межфаланговых 
суставах. В тазобедренных суставах отведение ограничено 
до 25°, в коленных суставах ограничение разгибания до 155°. 
Вальгусная деформация голеней 17°.

Fig. 2. Patient Z., 3.5 years old, with MPS I Hurler.
Stature 78 cm. (nanism). Pronounced facial dysmorphism. In-
creased thoracolumbar kyphosis. Umbilical hernia. Restriction 
of elbow joints extension up to 145°, pronounced flexion con-
tractures in wrist and interphalangeal joints. Restriction of hip 
joints abduction up to 25°. Restriction of knee joints extension 
up to 155°. Valgus shin deformity 17°.

Рис. 3. Рентгенограмма позвоночника пациента С., 3,7 года, 
с МПС I Гурлер. Платиспондилия, клиновидная деформация 
позвонков на вершине кифоза.

Fig. 3. Patient S., 3.7 years old, with MPS I Hurler. Spinal roent-
genogram: platyspondyly, wedge shaped vertebrae deformity 
on the kyphosis apex.
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Как правило, к 1 году у наших пациентов на-
блюдали деформации тазового кольца, латераль-
ные отделы были «сдавлены»; крыши вертлужных 
впадин становились мелкими, скошенными. Голов-
ки бедренных костей «треугольно» деформирова-
ны, иногда фрагментированы, уплощены; шейки 
вальгированы, что патогномонично для пациентов 
с МПС (рис. 4) [1, 6].

Диагностика МПС I типа сходна с таковой син-
дрома Марото–Лами и основана на анамнестиче-
ских данных и клинических проявлениях патологии.

Проявления дизостоза, усугубляющиеся с ро-
стом пациента, возникают раньше и являются более 
выраженными при МПС I Гурлер, чем при МПС VI 
типа, и крайне полиморфны для аллельных форм 
МПС I (рис. 5—7) [1].

Дифференциальный диагноз. Дифференциро-
вать МПС I типа приходится от МПС IV, VI, II, III 
и VII типов, спондилоэпифизарных дисплазий, дру-
гих лизосомных болезней накопления: муколипи-
дозов, множественной сульфатазной недостаточ-
ности, ревматоидного полиартрита.

Из-за выраженного полиморфизма клинически 
различить типы МПС, как правило, трудно, что тре-
бует проведения лабораторной диагностики [3].

Муколипидоз (болезнь накопления) по фено-
типу схож с МПС, у детей первых 10 лет жизни 
выявляют лицевые дизморфии, помутнение рого-
вицы, ограниченную подвижность суставов, мно-
жественный дизостоз, возможны грыжи различ-
ной локализации, гепатоспленомегалия. Имеются 
ментальные нарушения, с возрастом усугубляются 
двигательные изменения. Типична аномалия аор-
тального и митрального клапанов сердца. Однако 
для муколипидозов характерна повышенная экс-
креция сиалилолигосахаридов при нормальных 
показателях почечной экскрекции ГАГ. Лимфо-
циты крови, звездчатые ретикулоэндотелиоциты 

(купферовские клетки) и гепатоциты вакуолизи-
рованы, в биоптате икроножных нервов опреде-
ляют метахроматическую миелиновую дегенера-
цию. В культуре фибробластов обнаруживают ха-
рактерные грубые включения, что отличает пато-
логию от МПС [13].

Рис. 4. Рентгенограмма таза пациентки З., 3,5 лет, с МПС I 
Гурлер. Деформация костей таза, нарушение формирования 
вертлужных впадин, децентрация гипоплазированных голо-
вок бедренных костей.

Fig. 4. Patient Z., 3.5 years old, with MPS I Hurler. Pelvic roent-
genogram: pelvic bones deformity, acetabular malformation, 
decentration of hypoplastic femoral heads.

Рис. 5. Внешний вид пациентки Р., 8 лет, с МПС I Шейе.
Рост 119 см. Лицевые дизморфии. Усилен кифоз в грудном от-
деле, лордоз в поясничном отделе. Ограничение разгибания 
в локтевых суставах до 150°, в кистевых и межфаланговых 
суставах умеренно выраженные сгибательные контрактуры. 
В тазобедренных суставах отведение ограничено до 17°, в ко-
ленных суставах ограничение разгибания до 155°.

Fig. 5. Patient R., 8 years old, with MPS I Scheie.
Stature 119 cm. Facial dysmorphism. Increased thoracic kypho-
sis, lumbar lordosis. Restriction of elbow joints extension up to 
150°, pronounced flexion contractures in wrist and interphalan-
geal joints. Restriction of hip joints abduction up to 17°. Restric-
tion of knee joints extension up to 155°.
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Спондилоэпифизарная дисплазия отличается 
от МПС отсутствием лицевого дизморфизма. Рент-
генологически типичны задержка оссификации 
эпифизов бедренных костей, деформации ростко-
вых зон в коленных, голеностопных, кистевых су-

ставах, изменения в центрах оссификации, двоя-
ковыпуклые тела позвонков, позже формируется 
платиспондилия [1].

Множественная сульфатазная недостаточ
ность (множественный сульфатидоз, тип Аус

Рис. 6. Внешний вид пациентки Т., 32 лет, с МПС I Гурлер—Шейе.
Рост 114 см (нанизм). Значительно измененные черты лица. 
Усилены кифоз в грудном отделе, лордоз в поясничном отде-
ле. Ограничение разгибания в локтевых суставах до 145°, в ки-
стевых и межфаланговых суставах выраженные сгибательные 
контрактуры. В тазобедренных суставах отведение ограниче-
но до 25°, в коленных суставах ограничение разгибания до 170°.

Fig. 6. Patient T., 32 years old, with MPS I Hurler—Scheie.
Stature 114 cm (nanism). Marked facial dysmorphism. Increased 
thoracic kyphosis, lumbar lordosis. Restriction of elbow joints ex-
tension up to 145°, pronounced flexion contractures in wrist and 
interphalangeal joints. Restriction of hip joints abduction up to 
25°. Restriction of knee joints extension up to 170°.

Рис. 7. Внешний вид пациентки К., 28 лет, с МПС I Гурлер. Ле-
чение симптоматическое.
Рост 96 см (нанизм). Выраженный лицевой дизморфизм. Уси-
лен кифоз в грудопоясничном отделе, лордоз в поясничном от-
деле. Ограничение разгибания в локтевых суставах до 150°, 
в кистевых и межфаланговых суставах значительно выражен-
ные сгибательные контрактуры. В тазобедренных суставах 
отведение ограничено до 30°, в коленных суставах ограниче-
ние разгибания до 155°. Вальгусная деформация голеней 25°.

Fig. 7. Patient K., 28 years old, with MPS I Hurler. Sympomat-
ic treatment.
Stature 96 cm (nanism). Pronounced facial dysmorphism. In-
creased thoracolumbar kyphosis, lumbar lordosis. Restriction 
of elbow joints extension up to 150°, pronounced flexion con-
tractures in wrist and interphalangeal joints. Restriction of hip 
joints abduction up to 30°, knee joints — up to 155°. Valgus shin 
deformity 25°.
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ти на) схож с МПС. Клинически в 1–2 года кон-
статируют отставание в двигательном и психиче-
ском развитии; прогрессируют (по мере накопле-
ния метаболитов) неврологические расстройства, 
отставание в психическом развитии, множествен-
ный дизостоз. Формируются схожие с таковыми 
при МПС черты лица, возникают глухота, ихтиоз, 
гепатоспленомегалия. Такие дети развиваются мед-
леннее ровесников, отмечается задержка речево-
го развития и формирования навыков ходьбы, од-
нако, помимо снижения ферментативной активно-
сти альфа-L-идуронидазы в лейкоцитах перифе-
рической крови, типичны низкая активность еще 
6 сульфатаз, поражение белого вещества головно-
го мозга — лейкодистрофия по данным магнитно-
резонансной томографии, ихтиоз [14].

GM1ганглиозидоз тип I (генерализованный се-
мейный ганглиозидоз, нейровисцеральный липидоз, 
недостаточность β-галактозидазы) схож с МПС ли-
цевыми дизморфиями (выступающие лобные буг-
ры, запавшая переносица, большие низко располо-
женные ушные раковины, гипертрофия десен, ма-
кроглоссия, грубые черты лица); множественным 
дизостозом; характерны частые брон хо пнев мо нии, 
гепатоспленомегалия. Для МПС I типа нетипич-
ны характерные для ганглиозидоза неврологиче-
ские симптомы: выраженная мышечная дистония 
на первых месяцах жизни, низкая активность ре-
бенка, клонико-тонические судороги, рано разви-
вающаяся спастическая тетраплегия, потеря зре-

ния и слуха, смерть в возрасте 2–3 лет. Гистологи-
чески в лейкоцитах и культивируемых фибробла-
стах определяется активность β-галактозидазы [13].

Дисплазия Книста фенотипически похожа 
на МПС I Гурлер, однако интеллект не изменен. Рост 
ребенка низкий, могут возникать кифосколиоз, ги-
перлордоз, изменения в суставах: увеличение су-
ставных отделов длинных костей, множественные 
сгибательные контрактуры, болезненность при дви-
жении. Кисти с длинными, иногда узловатыми паль-
цами, сгибание в них ограничено (особенно в пяст-
но-фаланговых суставах), что отрицательно сказы-
вается на функции кисти. Больные нередко имеют 
пупочную и паховые грыжи. Характерно специфи-
чески измененное «плоское» лицо с мелкими глаз-
ницами и уплощением переносицы, часто выявля-
ют расщепление твердого неба, миопию, которая 
может сопровождаться отслойкой сетчатки, сни-
жением слуха. Имеются непропорциональная кар-
ликовость, укорочение конечностей за счет прокси-
мальных отделов, деформации трубчатых костей; 
рентгенологически определяются выраженная за-
держка, чаще позднее формирование ядер окосте-
нения головок бедренных костей. Микроскопически 
выявляется нарушение организации коллагеновых 
волокон хрящевой ткани [1, 4].

Ревматоидный полиартрит (РА). Суставной 
синдром при РА клинически может быть схож с ар-
тропатиями у пациентов с МПС: дефигурации и кон-
трактуры суставов, симметричное поражение мел-
ких суставов, постепенное развитие полинейропа-
тий, при этом для МПС нехарактерны выраженный 
болевой синдром и явления острого артрита, высы-
пания на коже, образование узелков Рейно, некрозы 
кожи и утренняя скованность. В клиническом ана-
лизе крови при РА значительно увеличена скорость 
оседания эритроцитов, в биохимическом анализе 
крови выявляют повышение уровня С-реактивного 
белка, острофазовых показателей, иногда повыше-
ние уровня печеночных ферментов. По данным лу-
чевых методов диагностики, для РА характерны 
околосуставной остеопороз (ранний признак РА), 
эрозии на суставных поверхностях, можно выявить 
остеолиз, анкилоз, подвывихи в пястно-фаланговых 
и плюснефаланговых суставах [15].

Метафизарные хондродисплазии. Тип Шмид
та. Интеллект не нарушен. Лицевых дизморфий 
нет, но возможно формирование выступающих лоб-
ных костей. Снижение роста, деформации нижних 
конечностей coxa vara и genu varum вследствие 
преобладающего роста малоберцовой кости: поход-
ка «раскачивающаяся», усилен поясничный лордоз 
[1, 4]. Рентгенологически выявляют умеренные на-
рушения оссификации метафизов. Контуры мета-
физов со стороны ростковой пластинки неровные. 
При этом контуры эпифизов не изменены. Укоро-
чение и деформация длинных трубчатых костей. 
В позвоночнике изменения отсутствуют.

Лечение. В настоящее время имеется два мето-
да лечения МПС I типа. Трансплантация гемопоэ-
тических стволовых клеток успешно применяется 

Рис. 8. Внешний вид пациента П., 8 лет, с МПС I Гурлер. Со-
стояние после ТГСК (в 2 года).
Рост 113 см (нанизм). Лицевые дизморфии. Ограничение разги-
бания в локтевых суставах до 165°, в кистевых и межфаланго-
вых суставах незначительно выраженные сгибательные кон-
трактуры. В тазобедренных суставах ограничение отведения 
до 20°, в коленных суставах ограничение разгибания до 170°.

Fig. 8. Patient P., 8 years old, with MPS I Hurler. Condition af-
ter HSCT (at 2 years).
Stature 113 cm (nanism). Facial dysmorphism. Restriction of 
elbow joints extension up to 165°, slight flexion contractures in 
wrist and interphalangeal joints. Restriction of hip joints abduc-
tion up to 20°, knee joints — up to 170°.



132

N.N. Priorov Journal of Traumatology and Orthopedics. 2018, No. 3—4

для лечения только МПС I Гурлер с 1980 г. Фермен-
тозаместительная терапия препаратом Ларонидаза 
(рекомбинантная форма альфа-L-идуронидазы че-
ловека) впервые применена в США в 2001 г., в Рос-
сийской Федерации — в 2008 г.

Находящимся у нас под наблюдением 8 паци-
ентам с МПС I Гурлер выполнена ТГСК в пер-
вые 2 года жизни, лучшие результаты получены 
при рано выполненной ТГСК (рис. 8). В 2 случаях 
возникли проблемы с приживлением трансплан-
тата, однако впоследствии все же констатировали 
приживление. Сибсы в качестве доноров при ТГСК 
были только у 3 пациентов, в остальных случаях был 
использован материал от неродственных доноров.

Применение ФЗТ стало возможным благодаря 
открытию механизмов посттрансляционной мо-
дификации и транспорта лизосомных ферментов. 
На поверхности клеточных мембран расположены 
маннозо-6-фосфатные рецепторы, связывающие 
и транспортирующие фермент внутрь клетки. Все 
пациенты с аллельными формами заболевания по-
лучают ФЗТ ларонидазой пожизненно. Дозирова-
ние препарата зависит от массы тела пациента: пре-
парат вводят 1 раз в неделю внутривенно капельно 
в дозе 100 ЕД на 1 кг массы тела [3]. Больным МПС I 
Гурлер ФЗТ проводят при невозможности выпол-
нения ТГСК. После успешного приживления транс-
плантата ФЗТ нашим пациентам не требовалась.

Лабораторная диагностика. При МПС происхо-
дит экскреция почками аминокислот и ГАГ с мочой. 
В крови иногда отмечают увеличение уровня холе-
стерина, умеренную лейкопению, анемию. У 50% 
больных в лейкоцитах периферической крови мож-
но обнаружить зернистость фиолетового цвета (при 
окраске Мая–Грюнвальда–Гимзы) — азурофиль-
ную зернистость Альдера, превышающую по вели-
чине зернистость эозинофилов. Зернистость Аль-
дера, впервые описанную в 1937 г., рассматривают 
как результат отложения ГАГ в клетках крови [16].

Биохимическая диагностика заключается в ка-
чественном и количественном определении ГАГ 
мочи, анализе их спектра и измерении активности 
дефектного фермента в лейкоцитах перифериче-
ской крови и плазме крови.

ДНК-диагностика МПС не является обязатель-
ной для подтверждения диагноза, и показана в слу-
чаях неоднозначных результатов биохимических 
исследований и с целью проведения пренаталь-
ной или преимплантационной диагностики в семье.

Исследование ГАГ. При МПС I суммарная экс-
креция дерматансульфата и гепарансульфата 
в моче повышена, однако при легких формах забо-
левания (Гурлер–Шейе и Шейе) неинформативна. 
Целесообразно проведение электрофореза мукопо-
лисахаридов и определение их спектра.

Анализ активности фермента является ключе-
вым этапом лабораторной диагностики. Определе-
ние активности других сульфатаз рекомендуется 
проводить перед началом этиотропного лечения 
для исключения множественной сульфатазной не-
достаточности.

Молекулярно-генетический анализ выполняет-
ся для подтверждения диагноза и важен для прена-
тальной диагностики носителей измененного гена.

Заключение. При осмотре ребенка первого по-
лугодия жизни ортопед решает важную задачу: 
не пропустить болезнь накопления. Клинический 
полиморфизм требует от врача пристального вни-
мания к сопутствующим МПС признакам: ограни-
чению отведения бедер, множественным грыжам, 
ринитам, трахеитам у детей первых 3 мес жизни, 
контрактурам локтевых, плечевых, тазобедрен-
ных суставов.

Как можно более раннее выявление патологии 
позволит своевременно начать лечение МПС, обе-
спечит снижение риска прогрессирования пато-
логических синдромов. Динамическое наблюдение 
специалистами, обследование с применением ме-
тодов функциональной диагностики и адекватное 
консервативное лечение позволят выполнять опе-
ративное лечение, всегда сопровождающееся высо-
ким анестезиологическим риском, не только по ви-
тальным показаниям, но и для замедления прогрес-
сирования симптомов МПС, что улучшит качество 
жизни пациентов [17].

Регулярно обследовать пациента с использо-
ванием методов лучевой диагностики для своев-
ременного выявления нарушений в спинном моз-
ге необходимо сразу после обнаружения МПС, так 
как данное проявление заболевания сопровождает-
ся отрицательной динамикой в процессе роста ре-
бенка, несмотря на вовремя начатую терапию [18].
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