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Введение. Первая информация о 
болезнях лизосомального накопления 
(LSD) появилась в конце 19 века, а 
болезнь Тая-Сакса была впервые опи-
сана в 1881 и 1882 гг. Болезнь была 
названа в честь врачей Уоррена Тау, 
Бернарда Сакса и французского дер-
матолога Филиппа Гоша. 50 лет спу-
стя, в 1932 г., голландский врач Джон 
Помпе объявил о болезни гликогена II 
типа, которая позже стала называться 
его именем. Болезнь Помпе является 
первым наследственным заболевани-
ем, которое было идентифицировано 
как лизосомно-накопительное заболе-
вание. Лизосомы были обнаружены 
экспериментально в период с 1949 
по 1952 г., когда биохимик Кристиан 

де Дубе и его коллеги обнаружили, 
что они являются органеллами, от-
ветственными за внутриклеточную де-
градацию и повторное использование 
макромолекул. Это открытие дополни-
тельно проясняет патофизиологиче-
скую основу нарушений лизосомаль-
ного накопления. После того, как в 19 
веке был выявлен первый клинический 
фенотип, лизосомы были распознаны 
в 1955-1956 гг., а с 1963 г. были дока-
заны биохимические дефекты, лежа-
щие в основе LSD, и знания о LSD 
расширились. В 1970-х и 1990-х гг. 
исследования были сосредоточены 
на пути рецептора фосфата маннозы 
6, механизме сортировки лизосомаль-
ных ферментов, идентификации мо-
лекулярной основы LSD и разработке 
инструментов и стратегий для иссле-
дования лизосомальной биологии. По-
пытки лечить эти заболевания с помо-
щью заместительной ферментативной 
терапии впервые были предприняты в 
1990-х гг.

В настоящее время исследования 
сосредоточены на роли лизосом как 
сигнальных платформ для контроля 
клеточного метаболизма и разработки 
новых методов лечения.

Гликозаминогликаны представля-
ют собой полисахариды, состоящие 

из гексозаминовых аминосахаров, ко-
торые являются углеводной частью 
протеогликанов. В организме глико-
заминогликаны ковалентно связаны 
с белковой частью протеогликана и 
не существуют в свободной форме. В 
прошлом мукополисахариды называ-
лись протеогликанами, потому что они 
содержались в выделениях слизистой 
оболочки (слизистой оболочке), прида-
вая им вязкость и смазывающую спо-
собность. 

Вместе с GAG протеогликаны яв-
ляются важными компонентами меж-
клеточного матрикса и играют важную 
роль в межклеточных взаимодействи-
ях, формировании и поддержании 
формы клеток и органов, а также фор-
мировании скелета для формирования 
тканей, в частности, взаимодействуя с 
коллагеном, эластином, фибронекти-
ном, ламинином и другими белками 
межклеточного матрикса. Поскольку 
это полианион, в дополнение к воде 
может быть присоединено большое 
количество катионов (Na +, K+, Ca2+), 
которые участвуют в формирова-
нии натяжения различных тканей и 
могут препятствовать распростра-
нению патогенных микроорганизмов 
[2,18,22,27].
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пов гликозаминогликанов: хондроитин-
4-сульфат (хондроитин сульфат А),
хондроитин-6-сульфат (хондроитин
сульфат С), дерматан сульфат, кера-
тан сульфат, гепаран сульфат и гиалу-
роновая кислота.

Чрезмерное накопление гликоза-
миногликанов в органах и тканях вы-
зывает повреждения и отек органов, 
содержащих большое количество вне-
клеточного матрикса. В этом случае 
лизосомы накапливают не полностью 
разрушенные гликозаминогликаны и 
фрагменты их олигосахаридов, кото-
рые выводятся с мочой (табл. 1,2).

Мукополисахаридоз I типа 
(МКБ10: E 76.0) представляет собой за-
болевание, обусловленное мутацией 
в гене IDUA, которая вызывает недо-
статок или значительное снижение ак-
тивности фермента α-L-идуронидазы. 
Ингибирование мутациями ферментов 
является хроническим прогрессиру-
ющим заболеванием с нарушениями 
различных органов и систем, включая 
костную, сердечно-сосудистую, цен-
тральную нервную и офтальмологи-
ческую системы [28]. Заболеваемость 
была широкой: 1:10 млн~1:14 млн при 
синдроме Харры, 1:30 млн и 1:64 млн 
при синдроме Чая и Морчио [26]. 

В 1919 г. немецкий педиатр Гертру-
да Харлер сообщила о пациентах с 
характерными нарушениями скелета, 
умственной отсталостью и помутне-
нием роговицы. Этот тип заболевания 
позже был назван синдромом Пфаунд-
лера-Гурлера. В связи с появлением 
фенотипа пациента, похожего на горгу-
лью, в 1936 г. британский врач Р.Эллис 
предложил другое название болезни 
– болезнь горгульи. В 1962 г. доктор
Шейе, офтальмолог, описал пациента

с помутнением роговицы с легкой фор-
мой заболевания. Это заболевание 
называется синдромом Шейе и в те-
чение некоторого времени считалось 
разновидностью мукополисахаридоза. 
Однако в 1971 г. было обнаружено, 
что синдром Шейе и синдром Гурлера 
были одной и той же причиной сниже-
ния активности фермента, называе-
мого α-L-идронидазой. Впоследствии 
было зарегистрировано несколько 
случаев промежуточного типа. Они 
не относились к тяжелым или легким 
формам и были классифицированы 
как более тяжелый синдром Шейе. 
Было установлено, что МПС I типа вы-
зывается мутациями в одном и том же 
гене, но его клинические проявления 
очень разнообразны [28].

В настоящее время сообщалось о 
3 типах фенотипов: синдром Гурлера 
(тип МПС IH - тяжелый тип), синдром 
Шейе (тип МПС - мягкий тип) и син-
дром Гурлера-Шейе (тип MPS I H/S - 
промежуточный тип). В гене α-L-IDUA 
было выявлено более 90 мутаций. При 
дефиците α-L-идуронидазы дерматан- 
и гепарансульфата накапливаются 
в лизосомах, вызывая повреждение 
различных органов и систем. При син-
дроме Гурлера первые признаки по-
являются уже на 1-м году жизни. Ос-
новными клиническими симптомами 
являются низкий рост, короткая шея, 
скафо-, микроцефалия, грубые черты 
лица, полные губы, широкие ноздри, 
запавшая переносица, гипертелоризм 
глаз, мелкие редкие зубы (фенотип 
Гурлера), гепатоспленомегалия, глухо-
та, пупочная и паховая грыжа. После 
по мере развития пациента развива-
ются глубокая деменция, скованность 
в крупных и мелких суставах, сколиоз, 

кифоз, нарушения слуха и зрения, син-
дром обструктивного апноэ, сердечная 
недостаточность и т.д. Из-за быстрого 
прогрессирования заболевания боль-
ной может умереть в течение 10 лет 
после рождения [26,28].  

При синдроме Шейе, манифести-
рующем в конце первого десятилетия 
жизни тугоподвижностью суставов и 
характеризующемся медленным про-
грессированием, рост и интеллект не 
страдают. Черты лица очень посте-
пенно грубеют и изменяются по типу 
гаргоилизма («широкоротое лицо»). 
Множественный дизостоз в основном 
представлен тугоподвижностью суста-
вов рук, формированием «когтистой 
лапы», болезненной тугоподвижно-
стью стоп, полой стопой, вальгусной 
деформацией коленных суставов. Не-
редко развивается туннельный син-
дром карпальной области, который 
наряду с тугоподвижностью приводит к 
ограничению функции верхних конеч-
ностей [26].

Промежуточная форма МПС, IH/S 
(синдром Херлера-Шейе), характе-
ризуется нормальным и субнормаль-
ным интеллектом с прогрессирующей 
соматической патологией и множе-
ственным дизостозом. Заболевание 
манифистирует в детстве, в возрасте 
3-8 лет. Течение заболевания прогре-
диентное. Характеризуется тугопод-
вижностью суставов, нейросенсорной
тугоухостью, помутнением роговицы,
обструкцией дыхательных путей, сер-
дечно-сосудистой патологией в виде
поражения клапанов, утолщением ми-
окарда, системной и легочной гипер-
тензией, сужением коронарных арте-
рий вплоть до инфаркта, микрогнотией
формы лица и гидроцефалией.

Патология сердечно-сосудистой системы

Признак МПС I МПС II МПС III МПС IV МПС VI МПС VII МПС IX МПС-ПС

Возраст манифестации 
патологии ССС 6-24 мес.

3-8 лет;
доброкачественная

форма 10-15 лет
2-6 лет 1-3,5 года Первый

год жизни
Первый

год жизни
Первый

год жизни 4 мес.

Патология клапанного 
аппарата + + + + + + +

Патология митрального 
клапана + + + + + +

Патология аортального 
клапана + + + + + +

Патология трикуспи-
дального клапана + + + + + +

Патология легочного 
клапана + + + +

Кардиомиопатия + + + + + + +

Таблица 1



2’ 2022 103

Мукополисахаридоз II типа (син-
дром Хантера) (МКБ10: E 76.1) явля-
ется серьезным прогрессирующим за-
болеванием, вызванным дефицитом 
идуронат-2-сульфатазы фермента. 
Генетическая форма – Х-сцепленное 
рецессивное наследование, поэтому 
она в основном развивается у муж-
чин. Однако имеются единичные слу-
чаи синдрома Хантера у женщин из-за 
мутаций в гене IDS на материнской 
Х-хромосоме и асимметричной инак-
тивации отцовской Х-хромосомы [24].

Заболеваемость МПС II типа у но-
ворожденных мальчиков составляет от 
1:100 000 до 1:132 000 [25]. В 1980 г. 
Шаап и Бах исследовали заболевае-
мость мальчиков с синдромом Ханте-
ра в Израиле, заболеваемость кото-
рым составила 34 000 на 1 новорож-
денного [16].

Ген IDS был картирован на длинном 
плече Х-хромосомы Хq28. Хотя спектр 
мутаций, обнаруженных при синдроме 
Хантера, очень широк, фенотип ис-
ключительно гетерогенен и довольно 
условно подразделяется на тяжелую и 
легкую формы, представляя на самом 
деле континуум различающихся по тя-
жести клинических фенотипов [16,24].

При тяжелой форме мало отличает-
ся от синдрома Гурлер, хотя характери-
зуется более медленным прогрессиро-
ванием соматической и психоневроло-
гической симптоматики и некоторыми 
особенностями клинического феноти-
па (отсутствие помутнения роговицы, 
менее выраженной умственной отста-
лостью). Течение заболевания прогре-
диентное. Манифестация заболевания 
на 3-м году жизни. Тяжелая неврологи-
ческая симптоматика (энцефалопатия, 
снижение двигательной активности до 
обездвиженности, кахексией, отсут-
ствием реакции на окружающее, тяже-
лая умственная отсталость). В раннем 
возрасте страдают частыми респира-

торными заболеваниями. Помутнение 
роговицы нехарактерно для МПС II, но 
больные могут иметь тяжелую деге-
нерацию сетчатки. Патогномоничным 
симптомом заболевания являются 
комбинированные пороки сердца (сте-
ноз митрального клапана, тяжелые 
диффузная недостаточность коронар-
ного кровообращения). Больные поги-
бают в возрасте 10-15 лет от обструк-
ции дыхательных путей или сердечной 
недостаточности [6,24].

Легкая форма имеет клиническое 
сходство с синдромом Шейе и харак-
теризуется нормальным или субнор-
мальным интеллектом с медленно 
прогрессирующей соматической па-
тологией и медленно развивающимся 
множественным дизостозом.  Мани-
фестация заболевания в 3-8 лет, для 
доброкачественных форм – в 10–15 
лет. Как правило, интеллект пациента 
не нарушен. В некоторых случаях так-
же существует вероятность легкой ум-
ственной отсталости. Пациенты часто 
живут до 30 лет и старше [2,6,16,24].

Мукополисахаридоз III типа. Син-
дром Санфилиппо, клиническое про-
явление МПС III типа, впервые был за-
регистрирован в 1963 г. американским 
педиатром Сильвестра Санфилиппо у 
пациента с поведенческими расстрой-
ствами и снижением психолингвисти-
ческого развития.

Заболеваемость MPS III типа со-
ставляет от 1:58 000 до 1:100 000 в 
МПС IIIA и МПС IIIB [7].  

Из-за дефицита ферментов, уча-
ствующих в деградации гепарансуль-
фата, в настоящее время известно 
4 подтипа. МПС IIIА типа, альфа-N-
ацетилглюкозаминидазы при МПС 
IIIВ, ацетил-КоА-α-глюкозаминид-N-
ацетилтрансферазы - при МПС IIIC и 
N-ацетилглюкозамин 6-сульфатазы
при МПС IIID [19]. Заболевание об-
условлено мутациями четырех генов,

кодирующих данные ферменты: лизо-
сомной a-N-ацетилглюкозаминидазы 
(МПС IIIА типа) – ген картирован на 
17q25.3, ацетил-КоА- α -глюкозаминид-
N-ацетилтрансферазы (МПС IIIB типа -
ген картирован на 17q21.2, лизосомной
N-ацетилглюкозамин-6-сульфатазы
(МПС IIIС типа - ген картирован на 8
p11.2-p11.1, сульфамидазы (МПС IIID
типа) - ген картирован на 12q14.3. Все
ферменты участвуют в метаболизме
гепарансульфата, накопление которо-
го вызывает тяжелые нарушения ЦНС.
В этих генах зарегистрировано более
200 мутаций, которые приводят к раз-
витию различных типов МПС III, и их
число продолжает расти [25].

Основными клиническими проявле-
ниями МПС III типа являются прогрес-
сирующие расстройства центральной 
нервной системы, синдром деменции, 
выраженные поведенческие расстрой-
ства, хроническая диарея. Симптомы 
включают нейросенсорную глухоту, 
контрактуру суставов и умеренное 
огрубение лица.  У детей одышка ча-
сто возникает в раннем возрасте, но 
симптомы постепенно отступают. Это 
часто происходит на 2-м году жизни. У 
пациентов с МПС III чаще наблюдает-
ся гепатомегалия, чем спленомегалия 
[7,19,25].  

Мукополисахаридоз IV типа (син-
дром Моркио) был описан в 1929 г. 
педиатром Моркио Л. и британским 
доктором Брэйлсфордом Ж.Ф. Это 
заболевание связано с дефектом 
N-ацетилгалактозамин-6-сульфат
сульфатазы (тип МПС IVA)-16q24.3
из-за мутации в гене GALNS и дефек-
том β-галактозидазы (тип МПС IVB)-
3p22.3 из-за мутации в гене GLB1.
Эти ферменты участвуют в метабо-
лизме кератансульфата и хондрои-
тинсульфата.

Заболеваемость колеблется от 76 
000 до 1 в Северной Ирландии и от 64 
до 1 млн новорожденных в Австралии 
[11].  

Генетический тип – аутосомно-
рецессивное наследование. В гене 
GALNS было зарегистрировано более 
220 мутаций, приводящих к развитию 
заболевания [14].  

Основными клиническими прояв-
лениями являются низкий рост, киле-
видная грудная клетка, деформация 
скелета, повышенная подвижность 
мелких суставов и др. Важно отметить, 
что дети с синдромом Моркио облада-
ют нормальным интеллектом. У паци-
ентов наблюдаются нарушения зрения 
и слуха, гепатомегалия, поражения 
дыхательной и кровеносной систем 
[11,22].

Поражение дыхательной системы

Тип МПС Хронический 
бронхит Апноэ Пневмонии Шумное 

дыхание
МПС I + + + +
МПС II + + + +
МПС III + + + +
МПС IV + +
МПС VI + + + +
МПС VII + +
МПС IX
МПС-ПС + + + +

Таблица 2
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Болезнь МПС IV типа имеет про-
гредиентный тип течения. Возраст 
начала заболевания 1–3,5 года, хотя 
постановка окончательного диагноза 
задерживается на многие годы (3–15 
лет). Характеризуется прогрессирую-
щей вальгусной деформацией колен-
ных суставов, кифозом, отставанием 
роста на фоне диспропорциоанльного 
укорочения туловища и шеи и «утиной 
походкой».  В клинической картине до-
минируют скелетные деформации в 
виде спондилоэпифизарной диспла-
зии с вторичными неврологическими 
осложнениями. Основными призна-
ками синдрома Моркио, которые не 
встречаются при других типах МПС, 
являются гипермобильность мелких 
суставов и деформация запястья. У 
пациентов с МПС IV типа часто встре-
чаются подвывих тазобедренного су-
става и нестабильность коленного су-
става. Сочетание гипоплазии зубчатой 
кости и слабости связок может приве-
сти к нестабильности оси атланта, что 
впоследствии может привести к суже-
нию позвоночного канала и сдавлению 
спинного мозга [3,4].

У большинства пациентов наблюда-
ется фенотип классического заболева-
ния, но у некоторых пациентов могут 
быть серьезные нарушения в других 
системах, такие как сердечно-легочная 
недостаточность, даже если у них нет 
типичных внешних симптомов [5].  

Ожидаемая продолжительность 
жизни пациентов с МПС IV типа мо-
жет варьировать от 10 до 20 лет, но 
есть также определенный процент 
пациентов, которые доживают до бо-
лее старшего возраста. У пациентов с 
синдромом Моркио дыхательная дис-
функция является одной из основных 
проблем. Это может быть вызвано об-
структивными или ограничительными 
процессами. Деструктивные заболе-
вания могут развиться из-за укороче-
ния или деформации грудной клетки и 
нарушения подвижности диафрагмы.  
Синдром обструктивного апноэ во сне 
(OSAS) является одним из первых при-
знаков повреждения дыхательной си-
стемы. Сообщалось об аномально вы-
сокой частоте сердечных сокращений 
и артериальной гипертензии у взрос-
лых пациентов. Дыхательные наруше-
ния, характерные для этого типа МПС, 
могут приводить к кардиоваскулярным 
осложнениям, например, к легочной 
гипертензии с последующим развити-
ем легочного сердца [3,4,5,11,22].

Мукополисахаридоз VI типа. Па-
циенты с МПС VI типа (синдром Ма-
рото-Лами) впервые были зарегистри-
рованы в 1963 г. доктором Пьером Ма-

рото и доктором Морисом Лами (84). 
Показатель заболеваемости составил 
320 000 на 1 рождение [20].

Распространенность МПС VI типа 
у пациентов с различными типами 
МПС колеблется от 2 до 4% в Сканди-
навии (Швеция, Норвегия, Дания) до 
8% (301) в Нидерландах. Выборочный 
скрининг, проведенный в Бразилии и 
северной Португалии, выявил более 
высокий риск рождения детей с син-
дромом Марото-Лами. Пациенты с 
МПС VI типа в этих странах состави-
ли – 18,5%, а пациенты с различными 
типами МПС – 16% [31].  

Генетическая форма – аутосом-
но-рецессивное наследование. Это 
заболевание вызвано мутациями в 
гене ARSB. Ген картирован на длин-
ном плече 5 хромосомы (5q13-5q14).  
Известно, что существует более 130 
мутаций в гене ARSB, приводящих к 
развитию заболевания. Отсутствие 
или снижение активности арилсуль-
фатазы B (N- ацетилгалактозамин-4-
сульфатазы) приводит к отложению в 
лизосомах дерматансульфата. Хон-
дроитин 4-сульфат также является 
патогенетическим фактором развития 
заболевания [1].

Арильсульфатаза В является важ-
ным ферментом, участвующим в 
структуре соединительной ткани. При 
дефиците развиваются поражения 
костно-суставной, сердечно-сосуди-
стой, дыхательной систем. Исследо-
вания группы ученых показали, что на-
копление дерматансульфата способ-
ствует развитию патологических изме-
нений в сердечно-сосудистой системе 
и повреждению суставов [4].

Клинические проявления заболе-
вания гетерогенны, и их начало коле-
блется от нескольких месяцев до 10 
лет. Первые симптомы обычно обна-
руживаются на 1-м году жизни, но из-
вестны также случаи, когда болезнь 
прогрессирует медленно [3].  При 
быстро прогрессирующем синдроме 
Марото-Лами у пациентов наблюда-
ется значительная задержка роста, 
и к 3-4 годам рост прекращается, до-
стигая 120 см [20]. Скованность круп-
ных и мелких суставов, дыхательная 
недостаточность, сердечная недо-
статочность и т.д. будут постепенно 
увеличиваться. Наблюдается раннее 
появление грубых черт лица по типу 
гаргоилизма, такие как выступающие 
лобные бугры, запавшая переносица, 
макроглоссия, гипертрофия десен, за-
держка прорезывания зубов. У боль-
шинства пациентов часто встречают-
ся гирсутизм, деформация грудной 
клетки, контрактура, сколиоз и кифоз, 

гепатоспленомегалия, пупочная и па-
ховая грыжа, шумное дыхание, одыш-
ка, ринит, синусит и средний отит. В 
дополнение к прогрессирующему по-
мутнению роговицы повреждение зри-
тельных нервов из-за компрессии и 
гидроцефалии также может привести 
к нарушению зрения [5]. На 2-м году 
жизни у него развиваются тяжелое 
обструктивное заболевание легких и 
дыхательная недостаточность, требу-
ющие трахеостомии. Следует отме-
тить, что интеллектуальное развитие 
пациента остается в пределах нормы. 
Стеноз или регургитация сердечного 
клапана требует эндопротезирования, 
а осложнения, требующие хирургиче-
ского вмешательства, появляются с 
возрастом. Тяжелое поражение суста-
вов, особенно тазобедренных, требует 
проведения артропластики. Деком-
прессия срединного нерва необходима 
при деформации пальца стопы из-за 
синдрома запястного канала. При вы-
раженной деформации позвоночника 
стеноз позвоночного канала в шейном 
отделе также требует хирургической 
коррекции [20].  

Медленно прогрессирующая форма 
синдрома Марото-Лами характеризу-
ется медленным проявлением клини-
ческих симптомов. Однако, даже если 
она медленно прогрессирует после 
второго десятилетия, могут развиться 
ортопедические осложнения, порок 
клапанного сердца, ухудшение функ-
ции легких [31].  

В последнее время стали описы-
ваться промежуточные типы, посколь-
ку нет четких описательных критериев 
для определения степени тяжести. На-
пример, тяжелая симптоматика может 
развиваться в пределах одной систе-
мы до степени, требующей серьезного 
хирургического вмешательства [3].

Мукополисахаридоз VII типа. Син-
дром Слая - редкое заболевание сре-
ди мукополисахаридозов. Дефектный 
ген GUSB, ответственный за развитие 
клинической картины синдрома Слая, 
расположен на длинном плече 7-й хро-
мосомы (7q21.1-11).  В России не заре-
гистрировано ни одного случая, встре-
чается менее чем 1 на 1 250 000 ново-
рожденных. На самом деле это забо-
левание развивается в утробе матери, 
и большинство детей, у которых оно 
развивается, умирают до или вскоре 
после рождения. Если она не тяжелая, 
то на 1-м году жизни появляются те же 
признаки, что и у синдрома Гурлер.

Тип наследования - аутосомно-ре-
цессивный. Суть заболевания заклю-
чается в дефиците фермента, назы-
ваемого β-глюкуронидазой, который 
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разлагает мукополисахариды (глико-
заминогликаны, GAG). Продукты рас-
пада GAG накапливаются в тканях 
многих органов, приводя к развитию 
патологии. При синдроме Слая отек и 
гиперплазия многих органов обычно 
проявляются раньше и более выра-
жены, чем при других типах мукопо-
лисахаридоза. Сначала выявляются 
гидроцефалия (отек головного мозга), 
увеличение печени и селезенки.

Аномалии развития плода с син-
дромом Слая можно обнаружить при 
регулярном ультразвуковом иссле-
довании на 2-м или 3-м триместре, в 
этом случае дополнительно прово-
дится пренатальная диагностика с 
амниоцентезом и измерением актив-
ности ферментов. Однако, поскольку 
это чрезвычайно редкое заболевание, 
значение фермента β-глюкуронидазы 
редко проверяется. Наиболее тяже-
лые случаи МПС VII характеризуют-
ся многоводной беременностью или 
чрезмерным накоплением жидкости 
в тканях плода, что может привести к 
смерти ребенка до или вскоре после 
рождения. Симптомы и стадии раз-
нообразны из-за разнообразия мута-
ций в самих генах. В легких случаях 
синдрома Слая может возникнуть не-
онатальная желтуха. Легкая форма 
МПС VII, как и многие другие мукопо-
лисахариды, развивается в возрасте 
1 года. К ним относятся грубые черты 
лица и плоская переносица, большая 
непропорциональная голова (мегаце-
фалия), пупочные и паховые грыжи, 
очень большой живот из-за аномаль-
ного увеличения печени и селезенки, 
задержка физического развития (не-
способность поворачиваться с живо-
та на спину или сохранять сидячее 
положение). После 1 года гипоплазия 
и множественные пороки развития ко-
стей становятся заметными. В возрас-
те от 7 месяцев примерно до 8 лет мо-
жет произойти помутнение роговицы 
глаза. По мере прогрессирования за-
болевания появляются потеря слуха, 
задержка речевого развития (не обя-
зательно с нарушениями интеллекта), 
рецидивирующие инфекции верхних 
дыхательных путей, болезни сердца и 
гирсутизм (чрезмерный рост волос на 
лице и теле) [2, 13, 18, 23, 31].

Мукополисахаридоз IX типа вы-
зван дефицитом фермента, называе-
мого гиалуронидазой 1 (Hyal-1), кото-
рый расщепляет гиалуроновую кисло-
ту (ГК). МПС IX типа является самым 
редким MPS, и на сегодняшний день 
зарегистрировано только 4 пациента. 
В 1996 г. сообщалось о первых паци-
ентах с MPS IX с периартикулярными 

массами мягких тканей и узловой ги-
перплазией, низким ростом и эрозией 
вертлужной впадины. В 2011 г. Имундо 
и коллеги сообщили, что у 3 братьев с 
Ближнего Востока развился ювениль-
ный идиопатический артрит. У всех па-
циентов с МПС IX типа, о которых со-
общалось, были проблемы с сустава-
ми и костями. Другие симптомы вклю-
чали низкий рост, кисты, частые ушные 
инфекции и волчанку (свечи) [17]. 

Мукополисахаридоз-плюс син-
дром (МПС-ПС) — это новое на-
следственное заболевание, выяв-
ленное и описанное в 2017 г. группой 
ученых из Якутии, Японии и Турции 
[22]. Молекулярно-генетическая при-
чина заболевания - мутация в гене 
VPS33A (NM_022916.4: c.1492C> 
T, NP_075067.2: p.Arg498Trp). Ген 
VPS33A картирован и расположен на 
хромосоме 12q24.31, содержит 13 эк-
зонов. Мутация находится в 12-м эк-
зоне, который кодирует домен 2 белка 
VPS33A. На сегодняшний день только 
p.R498W была описана как мутация,
которая приводит к развитию этого
заболевания и накоплению гепаран-
сульфата в моче и плазме больных.
МПС-ПС приводит к мультисистем-
ному поражению органов и систем с
признаками лизосомной болезни нако-
пления мукополисахаридоза. Частота
мутантного аллеля среди якутской по-
пуляции - 1:81 и 0:1218 среди турецкой
популяции. Предсказательное значе-
ние уровня заболеваемости в РС(Я)
- 1:12000 новорожденных. Новое за-
болевание было внесено в междуна-
родную базу Маккьюсика под номером
OMIM # 617303 и ему было дано на-
звание мукополисахаридоз-плюс син-
дром (МПС-ПС).

Клиническое течение пациентов 
схоже с другими типами МПС. Харак-
терными признаками МПС-ПС являют-
ся ранняя манифестация заболевания 
и ранняя младенческая смертность, 
мультисистемное поражение органов 
- легкие, почки (вторичный нефроти-
ческий синдром, выраженная протеи-
нурия 2–3 г/сут, нефромегалия, актив-
ность ферментов, участвующих в ме-
таболизме ГАГ, была в пределах нор-
мы), сердце (септальное поражение
сердца и тяжелое течение), централь-
ная нервная система и поражение
гомопоэтической системы (тяжелая
анемия, требующая гемотрансфузии,
коагулопатии с геморрагическим син-
дромом) [22,31].

Заключение. С тех пор, как о муко-
полисахаридной болезни впервые со-
общили в 1917 г., во всем мире были 
зарегистрированы тысячи случаев. 

МПС относятся к мультисистемным за-
болеваниям, для большинства из них 
характерны особенности фенотипа 
(гаргоилизм), что позволяет заподо-
зрить диагноз с первого взгляда. До-
вольно яркой чертой МПС является 
множественный дизостоз. Безусловно, 
идея МПС формируется на основании 
сопоставления клинических и инстру-
ментальных данных, а окончательный 
диагноз может быть верифицирован 
только с помощью лабораторных ме-
тодов. Знание начала и характеристик 
различных подтипов МПС позволяет 
проводить раннюю диагностику, что 
имеет важное значение для поддержа-
ния органических функций и улучше-
ния качества жизни.
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Е.Г. Скрябин

ИЗОЛИРОВАННАЯ ТРАВМА СПИННОГО 
МОЗГА У ДЕТЕЙ – СИНДРОМ SCIWORA

В обзоре литературы проведен анализ научных статей, посвященных изолированным травмам спинного мозга у детей (синдром 
SCIWORA). Преимущественно этот синдром встречается у детей до 8-летнего возраста, среди пострадавших преобладают мальчики. 
Чаще других отделов спинного мозга поражается шейный. Проблема синдрома SCIWORA сохраняет свою актуальность. Необходимо 
разрабатывать  единые подходы и стандарты в тактике лечения детей с этой тяжелой патологией.

Ключевые слова: дети, изолированная травма спинного мозга, синдром SCCIWORA, обзор литературы.

The analysis of scientific articles on isolated spinal cord injuries in children was conducted in the literature review (SCIWORA syndrome). This 
syndrome is mainly noted in children under 8 years, most of the victims being boys. The cervical spinal cord is affected more frequently. The prob-
lem of SCIWORA syndrome remains relevant. It is necessary to develop common approaches and standards in the tactics of treatment of children 
with this severe pathology.

Keywords: children, isolated spinal cord injury, SCIWORA syndrome, literature review.

УДК616.832-001.4-053

Введение. Изолированная травма 
спинного мозга у детей представляет 
собой актуальную проблему совре-
менной травматологии и нейрохирур-
гии [26, 31, 32]. Актуальность обуслов-
лена тяжестью полученных детьми 
повреждений, что зачастую ведет к 
неудовлетворительным результатам 
проводимой терапии [22, 37]. В от-

ечественной медицинской литературе, 
посвященной позвоночно-спинномоз-
говой травме у детей, недостаточно 
полно отражены аспекты синдрома 
SCIWORА-изолированной травмы 
спинного мозга без сопутствующих по-
вреждений костных структур позвон-
ков и межпозвонковых дисков.

Цель: проанализировать основные 
отечественные и зарубежные публи-
кации, посвященные изолированным 
травмам спинного мозга у детей – син-
дрому SCIWORA; полученную инфор-
мацию переработать и представить в 
виде обзора литературы.

Материал и методы. Научные пу-
бликации для написания обзора лите-
ратуры были получены из современ-
ных баз данных PubMed, eLIBRARY, 
CYBERLENINKA. В общей сложно-
сти были использованы 42 научные 
статьи, в которых отражены самые 
актуальные проблемы и аспекты из-
учаемой темы. Отечественных лите-
ратурных источников использовано 4 
(9,53%), иностранных – 38 (90,47%).

Поиск литературных источников 
проводился по следующим ключе-
вым словам: изолированная трав-
ма спинного мозга у детей (isolated 
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