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укополисахаридоз I типа (синдром Гурлера) – бо-
лезнь накопления;  представляет прогрессирующее 
мультиорганное, мультисистемное, Х-сцепленное 

заболевание, опосредованное мутацией в структурном гене 
лизосомного фермента альфа-L-идуронидазы. Ген альфа-L-
идуронидазы – IDUA- расположен на коротком плече хромо-
сомы 4 в локусе 4р16.3. Тип наследования – Х-сцепленный 
рецессивный. α-L-идуронидаза, участвует в катаболизме 
двух ГАГ – дерматансульфата и гепарансульфата, поэтому 
именно эти ГАГ и накапливаются в лизосомах. Типичными 
являются поражение ЦНС, сердца, органа зрения, органа 
слуха, почек, ЖКТ, опорно-двигательного аппарата.  

Цель исследования. Описать ревматологические 
проявления поражения опорно-двигательного аппарата, 
встречающиеся при мукополисахаридозе I типа (МПС I) 
(синдроме Гурлера) на примере клинического случая. 

МАТЕРИАЛ И МЕТОДЫ
Описан клинический случай пациентки 21 года, находя-

щейся на лечении в НИИКиВБ МЗ РК, с верифицированным 
диагнозом (МПС I) (синдрома Гурлера), выставленным в 
детском возрасте, на основании стандартных методов диагно-
стики, согласно международному клиническому протоколу, 
определении уровня экскреции гликозаминогликанов (ГАГ) 
мочи и их фракций,  измерения активности фермента лизо-
сомной α-L-идуронидазы в лейкоцитах периферической кро-
ви или культуре кожных фибробластов и ДНК-диагностики 
МПС I типа (определение генотипа пробанда).

РЕЗУЛьТАТЫ И ОБСУЖДЕНИЕ
Дебют заболевания с 3 лет, когда мать начала замечать от-

ставание ребенка в физическом развитии, увеличение головы, 
конституциональную диспропорцию. Диагноз  верифицирован 
в 1998 году путем генетической ДНК-диагностики. С 2013 года 
получает ферментозаместительную  терапию альдуразимом - 
5,5 мл 1 раз  в неделю. Из анамнеза жизни: ребенок от родствен-
ного брака, от 2 беременности. Наследственность отягощена: 
брат-сибс болен с аналогичными жалобами, был обследован 
в г. Ташкент, выставлен диагноз «Мукополисахаридоз 1 типа». 
Менархе с 19 лет (на фоне  ферментозаместительной терапии), 
нерегулярные (1 раз в 2 месяца), скудные, болезненные. При 
осмотре: конституциональная низкорослость (рост 117 см, 
вес 27 кг), грубые черты лица,  макроцефалия, гаргоилизм, 
макроглоссия, помутнение роговицы. На нижних конечностях 
мелкоточечная сыпь, без зуда. Гипоплазия туловища,  выра-
женная деформация грудной клетки, кифосколиоз, «веслоо-
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бразные» ребра, сгибательная контрактура локтевых суставов, 
разгибательная контрактура IV дистальных межфаланговых 
суставов кистей рук, деформация мелких суставов кистей по 
типу «птичьей лапы», тугоподвижность мелких  и крупных  
суставов. Экссудативных явлений в суставах нет. В ОАК – без 
изменений, СОЭ – 7 мм/ч, маркеры острой фазы воспаления 
не увеличены,  иммунологический профиль аутоантител от-
рицательный.  

ВЫВОДЫ/ЗАКЛюЧЕНИЕ
Одними из клинически значимых проявлений  мукопо-

лисахаридозов являются поражения опорно-двигательного 
аппарата в виде сгибательных контрактур, тугоподвижности, 
вторичных дегенеративных изменений без экссудативных 
проявлений, которые снижают качество жизни пациентов, 
требуют реабилитации, наблюдения ревматолога, реабили-
толога. Кроме этого, поражения клапанного аппарата сердца 
требуют настороженности в плане вторичных инфекцион-
ных осложнений. Таким образом, наряду с пожизненной 
ферментозаместительной терапией пациенты с мукополи-
сахаридозами требуют мультидисциплинарного подхода и 
прежде всего мониторинга со стороны ревматологов.
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