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 Резюме 
На  сегодняшний  день  поиск  оптимальных  подходов  лечения  пациентов  взрослого  возраста  с  мукополисахаридозом 
(МПС) является актуальной проблемой. Это связано с тем, что раньше пациенты с МПС редко доживали до взрослого воз- 
раста и наблюдались, в основном, врачами-педиатрами. Но с прогрессированием медицинских технологий и появлением 
современных способов лечения и реабилитации таких больных, количество взрослых пациентов с МПС увеличивается. 
У клиницистов возникает все больше вопросов в выборе стратегии для ведения каждого конкретного клинического слу- 
чая. в настоящее время комплексный подход к лечению позволяет задействовать мультидисциплинарную бригаду, чтобы 
уделить должное внимание сопутствующим заболеваниям, возникающим у пациентов с нарушением обмена гликозами- 
ногликанов  (ГАГ).  Из-за  редкости  встречаемости  этого  заболевания  в  современной  литературе  существует  небольшое 
количество публикаций, охватывающих лишь отдельные аспекты заболевания, но нет работ, посвященных комплексному 
подходу в лечении и реабилитации таких пациентов. Проведен анализ литературных данных, посвященных диагностике, 
методам обследования, вариантам консервативного и оперативного лечения в зависимости от типа выявленной патоло- 
гии и функциональных потребностей пациента с разными типами МПС. Описаны рекомендации для тестирования и оцен- 
ки функционального статуса, представлены наиболее распространенные варианты консервативного и оперативного ле- 
чения, учитывающие конкретные проблемы, снижающие качество жизни пациента. Необходимо более подробно изучить 
проблему МПС у пациентов взрослого возраста, а также координировать специалистов, имеющих опыт ведения пациен- 
тов с метаболическими нарушениями, для улучшения результатов лечения и реабилитации больных с данной патологией. 
Ключевые слова: мукополисахаридоз, орфанные заболевания, нарушения метаболизма, гликозаминогликаны, дисплазия со- 
единительной ткани, системные заболевания 
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Введение 
Мукополисахаридоз – одно из редких (орфанных) 

заболеваний, характеризующееся метаболическими на-
рушениями, которое связано с дефицитом ферментов, 
участвующих в метаболизме гликозаминогликанов (ГАГ). 
Суммарная частота встречаемости заболевания варьи-
рует от 1:100 000-1:140 000 до 1:300 000 населения [1]. в 
результате снижения или отсутствия активности опреде-
ленных ферментов, ГАГ накапливаются в лизосомах кле-
ток. Изменение главных структурных элементов соеди-
нительной ткани, в свою очередь, обусловливает тоталь-
ное прогрессирующее нарушение функционирования 
различных органов и систем [ 2]. Накопление ферментов 
может вызвать задержку роста, прогрессирующее по-
вреждение дыхательной, сердечно-сосудистой, опорно-
двигательной, нервной систем, желудочно-кишечного 
тракта, слухового и зрительного анализаторов. до не-
давнего времени лишь немногие пациенты с тяжелым 
фенотипическим мукополисахаридозом (МПС) достигали 
зрелого возраста. Однако современные методы диагно-
стики, мультидисциплинарный подход и новые варианты 
лечения, направленные на увеличение продолжительно-
сти жизни, привели к росту числа пациентов взрослого 
возраста. Растущее число таких пациентов с МПС создает 
значительные проблемы для врачей, не знакомых с кли-
ническими проявлениями этой патологии. кроме того, 
поскольку продолжительность жизни этих пациентов 
возрастает, неизвестно, какие новые осложнения данно-
го заболевания могут проявиться в результате его про-
грессирования по мере старения.

Основная часть
Поскольку МПС является системным заболеванием, 

его лечение требует скоординированного междисципли-
нарного подхода [2]. диагноз устанавливают на основа-
нии клинических проявлений, результатах биохимиче-
ских анализов для выявления типа субстрата, который 
накапливается в клетках, и подтверждения типа наруше-
ния с помощью определения соответствующего фермен-

та. Ранняя диагностика необходима для начала лечения 
в ранние сроки, принимая во внимание, что мультидис-
циплинарное ведение и заместительная ферментативная 
терапия доступны для МПС I (синдром херлера), МПС II 
(синдром хантера), МПС IV (синдром Моркио) и МПС VI 
(синдром Марото-Лами). Скелетные и суставные анома-
лии наблюдаются при всех типах МПС [3, 4, 5, 6, 7]. 

Изменения при мукополисахаридозе возникают в ре-
зультате дефекта ферментного расщепления углеводной 
части молекулы мукополисахаридов (гликозаминоглика-
нов). При этом в фибробластах и мезенхимальных клет-
ках, которые способны трансформироваться в хрящевые, 
костные, либо жировые клетки, накапливается хондрои-
тинсульфат – вещество, являющееся основой хрящей. Это 
ведёт к нарушению структуры соединительной, костной 
и хрящевой ткани [8]. каждый тип МПС характеризуется 
определенным комплексом рентгенологических находок 
[9]; однако большая фенотипическая изменчивость суще-
ствует среди пациентов с вышеописанными типами забо-
левания. У взрослых пациентов с тяжелой формой МПС (I, 
II, IV, VI и VII типов) обычно наблюдаются значительные на-
рушения структуры длинных трубчатых костей, деформа-
ции суставов и низкий рост. дегенеративные изменения 
суставов, подвывихи, особенно тазобедренных суставов, 
пояснично-крестцовый кифоз, а также вальгусная дефор-
мация нижних конечностей проявляется в раннем дет-
ском возрасте и, в меньшей степени, в юности. дисплазия 
костей, которая может быть усугублена аномалией суста-
ва в случае подвывиха или тяжелой вальгусной дефор-
мации, может, в конечном итоге, привести к артралгии, 
прогрессирующему артрозу и тяжелым функциональным 
нарушениям, затрудняющим ходьбу или вовсе ограни-
чивающим мобильность пациента инвалидным креслом. 
Исследования показали незначительный эффект энзим-
ной заместительной терапии (ЭРТ) и трансплантации 
костного мозга (ГСкТ) при заболеваниях скелета [10, 11].

Артралгия является распространенным симптомом 
при МПС, особенно в тех случаях, которые сопровожда-
ются тяжелым изменениями со стороны опорно-двига-
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 abstract 
Need for optimal treatment approaches for adult patients with mucopolysaccharidosis is an urgent problem today. this happened due 
to the fact that previously patients with MS rarely lived to adulthood and were observed mainly by pediatricians. But with the evolition 
of medical technologies and the emergence of modern methods of treatment and rehabilitation of such patients, the number of adult 
patients with MS is increasing. Clinicians have more and more questions in choosing a strategy for managing each specific clinical case. 
Currently, a comprehensive approach to treatment allows for the use of a multidisciplinary team to pay due attention to concomitant 
diseases that occur in patients with impaired GAG metabolism. Due to the rarity of this disease in the modern literature, there are a 
small number of publications that cover only certain aspects of the disease, but there are no works devoted to a comprehensive ap- 
proach to the treatment and rehabilitation of such patients. the analysis of literature data on diagnostics, methods of examination, 
options for conservative and surgical treatment depending on the type of detected pathology and functional needs of a patient with 
different types of MS is carried out. Recommendations for testing and evaluating functional status are described, and the most com- 
mon options for conservative and surgical treatment that take into account specific problems that reduce the patient’s quality of life 
are presented. It is necessary to study the problem of MPs in adult patients in more detail, as well as to coordinate specialists who have 
experience in managing patients with metabolic disorders, in order to improve the results of treatment and rehabilitation of patients 
with this pathology. 
Keywords: mucopolysaccharidosis, orphan diseases, metabolic disorders, glycosaminoglycans, connective tissue dysplasia, systemic 
diseases 
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тельного аппарата. Так, по данным литературы, в иссле-
довании, включающем 36 детей и 27 взрослых с МПС IV 
A, 74% взрослых пациентов испытали боль в суставах (по 
сравнению с 64% детей), чаще всего в крупных суставах 
нижних конечностях [12]. Большинство взрослых (85,2%) 
пациентов пользовались для передвижения инвалидной 
коляской. Пациенты, передвигающиеся при помощи до-
полнительной опоры и использующие инвалидную ко-
ляску только на длинные дистанции, испытывали более 
интенсивную и распространенную боль из-за повышен-
ной механической нагрузки на суставы, по сравнению 
с пациентами, постоянно использующими инвалидное 
кресло [ 12].

Существуют публикации с описанием рекомендаций 
для оценки функции опорно-двигательного аппарата 
в зависимости от манифестации заболевания [5, 13, 14. 
Специалисты рекомендуют оценивать объем движений 
в тазобедренных суставах, опороспособность нижних 
конечностей, физиологические изгибы позвоночного 
столба и верхние конечности, а также функциональные 
возможности пациента в целом (например, МПС II, МПС IV 
A) [13, 15]. важно, чтобы эти оценки проводились на регу-
лярной основе, в том числе и в зрелом возрасте. 

Индекс оценки качества жизни (QoL) пациента всегда 
должен быть сопоставлен с рисками операции/анесте-
зии для каждого клинического случая индивидуально. 
Поскольку потеря двигательной активности негативно 
влияет на QoL [ 12], задача врача – позволить пациенту 
оставаться мобильным максимально долго. Это правило 
нужно учитывать при принятии решения в работе. когда 
вмешательство необходимо, важно, чтобы оперирующий 
хирург четко определял цель операции [11] и представ-
лял потенциальные интраоперационные проблемы [ 13], 
которые могут возникнуть в процессе работы с данным 
пациентом. хирургические вмешательства у взрослых 
пациентов с МПС могут осложняться несколькими фак-
торами [ 14], в том числе низким ростом, деформацией 
костей, бронхообструкцией и стенозом гортани, что по-
вышает риск при эндотрахеальном наркозе. Таким об-
разом, при индивидуальном подходе возможно оценить 
преимущества и риски хирургических манипуляций, а 
также определить необходимость проведения данных 
вмешательств [ 20].

Альтернативой оперативного лечения [16, 17] явля-
ется физиотерапия и реабилитация, использование ком-
пенсаторных возможностей организма, ходьба при по-
мощи трости или ходунков, обезболивающие препараты 
или инъекции глюкокортикоидов (ГкС) в болезненные, 
воспаленные суставы. Снижение и контроль массы тела 
обязательны для пациентов, имеющих избыточный вес, 
что чаще встречается в популяции МПС. Средний индекс 
массы тела пациентов с МПС обычно по верхней границе 
нормы или незначительно выше нормального показате-
ля (около 25 для МПС IV A и около 23 для МПС VI взрос-
лых) [ 18]. долгосрочные клинические данные наблюде-
ния за состоянием массы тела отсутствуют, что еще раз 
подтверждает недостаточность изученности динамики 
заболевания у взрослых пациентов с МПС [ 19].

На основании данных литературы и немногочислен-
ных опубликованных клинических исследований, посвя-
щенных проблеме мукополисахаридоза, специалисты 
предлагают воздержаться от радикальных хирургиче-
ских вмешательств (эндопротезирование крупных суста-
вов нижних конечностей, остеотомий). данное мнение 
основывается на наличии высокого анестезиологиче-
ского риска у пациентов с данной патологией, обуслов-
ленной особенностью развития респираторного тракта, 

наличием потенциальной опасности отторжения транс-
плантата из-за применяемой противовоспалительной 
гормональной терапии, а также отсутствием отсрочен-
ных данных об успешности эндопротезирования. Так же 
пациенты с МПС чаще имеют высокий индекс массы тела 
относительно здоровых пациентов, что негативно влияет 
на активизацию в раннем послеоперационном периоде и 
правильность положения металлофиксаторов. Радикаль-
ное хирургическое вмешательство показано лишь тогда, 
когда боль значительно ограничивает повседневную де-
ятельность, беспокоит пациентов в покое, когда стойкие 
контрактуры суставов ограничивают движение, снижают 
качество жизни, или, когда противовоспалительные пре-
параты, физиотерапия или занятия ЛФк не дают ожидае-
мого эффекта.

На плохую переносимость физических нагрузок, сни-
жающую активность и качество жизни, влияют различ-
ные проблемы с респираторным трактом у пациентов 
с МПС. Так значительные деформации грудной клетки, 
паралич органов дыхания, обструктивный компонент 
из-за накопления ГАГ в тканях носо- и ротоглотки, по-
вышенная вязкость сурфактанта в трахее способствуют 
прогрессирующей дыхательной недостаточности [ 21]. Но 
дыхательная мускулатура, как и другие скелетные мыш-
цы, поддаются физическим тренировкам и адаптируются 
к перегрузкам. в литературе описано несколько клини-
ческих случаев тренировки дыхательной мускулатуры у 
пациентов с МПС с положительной динамикой [22]. 

для оценки толерантности пациентов и объекти-
визации функционального статуса использовали тест 
6-минутной ходьбы, исследовали Фвд, измеряли ЧСС. 
Пациенты соблюдали стандартные рекомендации: тре-
нировки дыхательной мускулатуры частотой от одного 
до двух раз в день продолжительностью 20-30 мин, 3-5 
дней в неделю. для достижения тренировочного эффекта 
и повышения интенсивности упражнений увеличивали 
максимальное давление вдоха (Pimax), максимально – на 
40% от начального. После 6-ти недельного курса лече-
ния функция инспираторных мышц у пациентов с МПС 
улучшилась на 70% от первичных показателей. Через 6 
недель к дыхательным упражнениям добавили ходьбу по 
коридору. в начале программы двигательная активность 
пациентов ограничивалась одышкой, тахикардией (до 
200 ударов в минуту на 2-й минуте ходьбы), артралгиями 
и миалгиями. Благодаря аэробным тренировкам в тече-
ние 9-ти недель, средняя дистанция ходьбы пациентов 
с МПС возросла с 54 до 101 метров, одышка при ходьбе 
значительно регрессировала. Так же частота сердечных 
сокращений при регулярных интенсивных аэробных тре-
нировках снизилась на 26,7% от максимальной в начале 
курса занятий. в результате занятий пациенты предъяв-
ляли жалобы на интенсивную боль в спине не с 3-й мину-
ты ходьбы, а лишь к 6-ой [23]. Стоит так же отметить, что 
большинство пациентов, участвующих в исследовании, 
указали на улучшение качества жизни, повышение эмо-
ционального фона и увеличение физической активности, 
необходимой для самообслуживания и социализации. 

данные исследования доказывают, что попытка повы-
шения толерантности к физическим нагрузкам является 
рациональной тактикой реабилитационного ведения 
пациентов с МПС. Но существующих публикаций крайне 
недостаточно, клиницистам нужно больше информации 
для разработки комплексного реабилитационного под-
хода улучшения Фвд и повышения толерантности к на-
грузкам у пациентов с МПС.

в России существуют утвержденные клинические ре-
комендации для ведения пациентов детского возраста 
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с МПС I типа. Так же, как и во всем мире, к лечению та-
ких пациентов предлагают подходить комплексно, при-
зывая специалистов мультидисциплинарной бригады. 
Ферментозаместительная терапия не менее важна, чем 
коррекция сопутствующей соматической патологии – 
проблемах опорно-двигательного аппарата, клапанной 
недостаточности, артериальной гипертензии, эпилепсии, 
нарушений со стороны зрительного анализатора, частых 
респираторных заболеваниях. Немаловажную роль игра-
ет работа психолога и попытка коррекции поведенче-
ских нарушений у пациентов с некоторыми типами МПС, 
ведь часто интеллектуальный возраст таких пациентов 
ниже возраста физического развития.

Опубликованы несколько диссертационных работ на 
тему лечения и реабилитации пациентов с разными ти-
пами МПС в педиатрической практике [24, 25, 26, 27]. Но 
ни одной –по лечению взрослых пациентов с этим забо-
леванием. Отсутствует разработанный и утвержденный 
системный подход к обследованию и ведению больных 
старшего возраста с данной патологией. 

Выводы
На сегодняшний день специалисты в области физи-

ческой и реабилитационной медицины мало информи-
рованы о клинических проявлениях данной патологии 
в силу ее редкости, особенно среди взрослого населе-
ния, что затрудняет попытки систематизировать подход 
к проблеме реабилитации пациентов с мукополисаха-
ридозом. Исторически сложилось так, что пациентов с 
МПС наблюдали, в основном, врачи-педиатры. Однако 
благодаря эффективной терапии и надлежащему уходу 
за пациентами, продолжительность жизни людей с МПС 
увеличивается. Ожидается, что в ближайшие годы коли-
чество пациентов, доживающих до взрослого возрас-
та, будет значительно возрастать. данные о течении и 
прогрессировании болезни у пациентов с МПС должны 

систематически фиксироваться, что значительно облег-
чит задачи лечащего врача и поможет контролировать 
течение заболевания. Также имеется необходимость в 
разработке специфических шкал, тестов и опросников, 
которые возможно применять не только в клинической 
практике, но и в повседневной жизни пациента для объ-
ективного контроля функционального состояния и про-
грессирования заболевания. 

Больные с МПС требуют пожизненной терапии, не-
зависимо от возраста. внимания, уделяемого орфанным 
заболеваниям у пациентов взрослого возраста, явно не-
достаточно. в научной литературе представлено неболь-
шое количество публикаций о комплексном подходе в 
лечении мукополисахаридоза. Существующие методы 
лечения зачастую не включают реабилитационные ме-
роприятия в обязательную программу лечения. в резуль-
тате после проведенного оперативного вмешательства, 
курса заместительной ферментативной терапии, транс-
плантация гемопоэтических стволовых клеток, противо-
воспалительной терапии, включающей НПвС и ГкС, на-
правленной на купирование боли, пациент оказывается 
без комплексного подхода к восстановлению функцио-
нальных возможностей организма. к лечению МПС не-
часто привлекают специалистов смежных специально-
стей. Оказание качественной помощи больным МПС не-
возможно без участия мультидисциплинарной бригады, 
правильного выбора варианта лечения, учитывающего 
индивидуальные особенности пациентов, а также без 
разработки и применения индивидуальных программ 
реабилитации в зависимости от их функциональных воз-
можностей. 

Таким образом, проблема реабилитации взрослых па-
циентов с МПС не освещена в полном объеме, сохраняет 
свою актуальность на данный момент времени и требует 
дальнейшего подробного изучения с точки зрения муль-
тидисциплинарного подхода.
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