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В статье представлены современные сведения об эпидемиологии, этиологии и клинических проявлениях мукополи-
сахаридоза (МПС) I типа у детей. МПС развивается в результате дефицита того или иного лизосомального фермента, 
что определяет тип болезни. В статье подробно рассмотрены вопросы патогенеза и классификации заболевания. 
Освещены основанные на доказательной медицине подходы к диагностике, в том числе дифференциальной, особое 
внимание уделено патогенетическому, симптоматическому, хирургическому лечению МПС.
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ОПРЕДЕЛЕНИЕ
Мукополисахаридоз I типа (МПС I) — наследствен-

ная лизосомная болезнь накопления, обусловленная 
дефицитом фермента альфа-L-идуронидазы и проте-
кающая с различными клиническими проявлениями: 
задержкой роста, умственной отсталостью, поражени-
ем нервной системы, сердечно-легочными нарушения-
ми, гепатоспленомегалией, множественными дизосто-
зами, помутнением роговицы. Все вышеперечисленные 
признаки приводят к инвалидизации, а при тяжелом 
течении болезни — к летальному исходу [1, 2].

ЭТИОЛОГИЯ И ПАТОГЕНЕЗ 
Причиной МПС I является мутация в гене, коди-

рующем лизосомный фермент альфа-L-идуронидазу. 
Тип наследования: аутосомно-рецессивный. Ген IDUA, 
кодирующий альфа-L-идуронидазу, локализован в хро-
мосомной области 4p16.3.

Из-за снижения активности фермента происходит 
накопление различных типов гликозаминогликанов 
(ГАГ) и развивается соматическая манифестация в виде 
лицевого дисморфизма, гепатоспленомегалии, пораже-
ния сердца, дыхательной системы, изменений скеле-
та, неврологической симптоматики, гематологических 
и офтальмологических изменений. Вариабельность 
МПС определяется типом накапливаемого субстрата 
при недостаточной деградации ГАГ: при МПС I происхо-
дит накопление гепарансульфата и дерматансульфата. 
Дефицит альфа-L-идуронидазы может привести к разви-
тию различных фенотипов болезни, обусловливая отли-
чия в тяжести симптоматики. Выделяют три клинических 
фенотипа [3–5]:
• синдром Гурлер (МПС I H — тяжелая форма);
• синдром Шейе (МПС I S — легкая форма);
• синдром Гурлер – Шейе (МПС I H/S — промежуточная 

форма).
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ЭПИДЕМИОЛОГИЯ
МПС I — это панэтническое заболевание, его частота 

составляет 1 : 100 000 новорожденных. Приблизительно 
50–80% пациентов имеют тяжелую форму заболевания. 
МПС I H/S (синдром Гурлер – Шейе) встречается с популя-
ционной частотой 1 : 100 000 – 1 : 500 000 новорожден-
ных; МПС I S (синдром Шейе) — 1 : 500 000 новорожденных 
[6, 7]. Однако нужно учитывать, что существует определен-
ная погрешность в оценке распространенности различных 
фенотипов заболевания, что может быть связано с более 
частым выявлением именно тяжелых форм МПС I.

КЛАССИФИКАЦИЯ 
В соответствии с дефицитом/отсутствием лизо-

сомных ферментов, соответствующим генным дефек-
там и тяжести клинической симптоматики, выделяют 
11 типов МПС (табл. 1).

КЛИНИЧЕСКАЯ КАРТИНА
В настоящее время МПС I рассматривается как забо-

левание с континуумом клинических фенотипов, раз-
личающихся по возрасту манифестации, тяжести кли-
нических проявлений и скорости прогрессирования 
заболевания у пациентов [1–5].

Таким образом, довольно условно выделяют тяжелую 
форму заболевания (синдром Гурлер) с манифестацией 
на первом году жизни, прогрессирующей кардиореспи-
раторной недостаточностью и ярко выраженной невро-
логической симптоматикой и мягкую форму (синдромы 

Гурлер – Шейе и Шейе), при которой симптомы появляют-
ся в возрасте 4–10 лет и болезнь медленно прогрессиру-
ет, при этом некоторые пациенты доживают до взрослого 
возраста.

С учетом традиционно используемой классификации 
ниже приведены характерные клинические признаки 
для МПС I различных форм.

Мукополисахаридоз I S типа — легкая форма

Синонимы: синдром Шейе, МПС I S — легкая форма.
Основные клинические проявления: огрубление 

черт лица, тугоподвижность суставов, множественный 
дизостоз, помутнение роговицы [3, 4].

Внешний вид: первые признаки заболевания появ-
ляются в возрасте 3–5 лет. Пациенты гиперстенического 
телосложения с сильно развитой мускулатурой, черты 
лица грубые, характерен широкий рот с пухлыми губами, 
нижняя прогнатия. Постепенно развиваются ограниче-
ние движений в суставах верхних конечностей, а так-
же тугоподвижность, возникшие и прогрессирующие 
контрактуры суставов кистей. Наиболее выраженными 
все симптомы болезни становятся к периоду полового 
созревания. Возможны повышенное оволосение, корот-
кая шея.

Костная система: могут отмечаться небольшая 
задержка роста, множественный дизостоз (дисплазия 
лицевого черепа; плоская переносица, широко расстав-
ленные глаза, утолщенные губы, гипоплазированная 
нижняя челюсть, макроглоссия и гиперплазия десен, 
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короткая шея, сгибательные контрактуры и тугоподвиж-
ность конечностей, с возрастом присоединяется болез-
ненность суставов рук и стоп с формированием «ког-
тистой лапы» и полой стопы, вальгусной деформацией 
коленных суставов). Нередко развивается туннельный 
синдром карпального канала, который наряду с туго-
подвижностью приводит к ограничению функции верх-
них конечностей. Редко — врожденный щелкающий 1-й 
палец (болезнь Нотта).

Органы дыхания: частые респираторные забо-
левания в виде ринитов, отитов. Возможны развитие 
обструктивных заболеваний дыхательных путей, син-
дром обструктивного апноэ сна.

Орган зрения: отмечается раннее неравномерное 
помутнение роговицы. В дальнейшем, обычно после 
30 лет, развиваются глаукома, пигментная дистрофия 
сетчатки. Редко — отек диска зрительного нерва.

Центральная нервная система: психомоторное раз-
витие замедленное.

Краниовертебральный стеноз развивается у пациен-
тов с МПС вследствие гипоплазии зубовидного отростка 
позвонка С2, атлантоаксиальной нестабильности, отло-
жения мукополисахаридов в твердой мозговой обо-
лочке и задней продольной связке, что в дальнейшем 
приводит к компрессионной миелопатии на этом уровне 
и, как следствие, к развитию бульбарных нарушений, 
центральной дыхательной недостаточности. Симптомы 
могут включать нарушение походки, мышечную сла-
бость, неуклюжесть при сохранных моторных навыках 
и дисфункцию мочевого пузыря.

Карпальный тоннельный синдром — частая нейро-
патия сдавления у пациентов в возрасте от 5 до 10 лет 
и у взрослых. При отсутствии лечения может привести 
к необратимой контрактуре дистальных межфаланговых 
суставов, а также к нарушению или потере чувстви-
тельности первых трех пальцев и парезу мышц тенара. 
К сожалению, пациенты редко сообщают о болевых ощу-
щениях, пока не происходит потеря функции.

Сердечно-сосудистая система: характерны недо-
статочность и/или стеноз клапанов сердца(митрального, 
аортального, трикуспидального и легочного).

Желудочно-кишечная система: отмечаются пахово-
мошоночные и пупочные грыжи, нечасто — гепатоспле-
номегалия, в раннем возрасте — диарея.

Мукополисахаридоз I H/S типа —

промежуточная форма

Синонимы: синдром Гурлер – Шейе.
Основные клинические признаки: лицевые дис-

морфии, тугоподвижность суставов, низкорослость, 
помутнение роговицы [1, 2, 5, 7].

Внешний вид: первые симптомы болезни появля-
ются к возрасту 3–8 лет. Характерны скафоцефалия, 
макроцефалия, запавшая переносица, пухлые губы, 
помутнение роговицы, микрогнатия, умеренный гипер-
трихоз, утолщение кожных покровов.

Костная система: на первом году жизни рост в преде-
лах нормы, затем темпы роста снижаются, обусловливая 
низкорослость. Телосложение диспропорциональное. 
Множественный дизостоз, скафоцефалия, макроцефа-
лия. Вальгусные деформации голеней выражены незна-
чительно. Умеренно ограничена подвижность в суставах, 
определяются дизостозы, бочкообразная грудная клет-
ка, кифосколиоз, гиперлордоз.

Органы дыхания: частые респираторные заболева-
ния в виде ринитов, отитов, гипертрофия небных минда-
лин. Возможно развитие обструкций дыхательных путей, 
стеноз гортани.

Орган зрения: помутнение роговицы.
Центральная нервная система: отмечается 

задержка темпов психоречевого развития, позже 
появляется глубокая деменция. Краниовертебральный 
стеноз и миелопатия развиваются у пациентов с МПС 
вследствие гипоплазии зубовидного отростка позвон-
ка С2, атлантоаксиальной нестабильности, отложения 
ГАГ в твердой мозговой оболочке и задней продольной 
связке, что в дальнейшем приводит к компрессион-
ной миелопатии на этом уровне и, как следствие, 
развитию бульбарных нарушений, центральной дыха-
тельной недостаточности. Симптомы могут включать 
нарушение походки, мышечную слабость, неуклю-
жесть при сохранных моторных навыках и дисфункцию 

Таблица 1. Классификация мукополисахаридозов [7]
Table 1. Mucopolysaccharidoses classification [7]

              М ПС Подтип Синдром Ген Ферментный дефект Локус OMIM

I

МПС I H Гурлер IDUA

Дефицит альфа-L-идуронидазы 4p16.3

607014 

МПС IH/S Гурлер – Шейе 607015 

МПС I S Шейе 607016

II МПС II Хантера IDS Дефицит идуронат-2-сульфатазы Xq28 309900

III

МПС IIIА Санфилиппо SGSH Дефицит гепаран-N-сульфатазы 17q25.3 252900

МПС IIIВ NAGLU
Дефицит N-ацетил-α-D-глюкозаминидазы

Дефицит N-ацетил-α-глюкозаминидазы
17q21.2 252920

МПС IIIС HGSNAT
Дефицит гепаран-α-глюкозаминид 

N-ацетилтрансферазы
8p11.21 252930

МПС IIID GNS Дефицит N-ацетилглюкозамин-6-сульфатазы 12q14 252940

IV
МПС IVА Моркио GALNS Дефицит галактозамин-6-сульфатазы 16q24/3 253000

МПС IVВ GLB1 Дефицит β-галактозидазы 3p21.33 253010

VI МПС VI Марото – Лами ARSB Дефицит N-ацетилгалактозамин-4-сульфатазы 5q14.1 253200

VII МПС VII Слая GUSB Дефицит β-глюкуронидазы 7q21.11 253220

IX МПС IX 
Недостаточность 
гиалуронидазы

HYAL1 Дефицит гиалуронидазы 3p21.31 601492
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мочевого пузыря. Туннельный синдром — синдром 
запястного канала, сообщающаяся гидроцефалия. 
Характерно развитие пахименингита в шейном отделе, 
приводящего к сдавлению спинного мозга и последую-
щей миелопатии.

Сердечно-сосудистая система: характерны недо-
статочность и/или стеноз клапанов сердца (митрального, 
аортального, трикуспидального и легочного). Возможны 
нарушения ритма и проводимости, редко — кардиомио-
патия, возможна артериальная гипертензия.

Желудочно-кишечная система: гепатоспленомега-
лия, пахово-мошоночные и пупочные грыжи.

Как и при большинстве рецессивных болезней, 
клинический полиморфизм определяется остаточной 
активностью ферментов и влияет на тяжесть течения 
и возраст дебюта. В зависимости от возраста дебюта 
те или иные клинические проявления могут иметь раз-
личную степень выраженности. Выраженность клини-
ческих проявлений МПС I в разном возрасте может 
варьировать.

Мукополисахаридоз I H типа — тяжелая форма

Синонимы: синдром Гурлер, синдром Пфаундлера – 
Гурлер.

Основные клинические проявления: задержка 
психомоторного развития, умственная отсталость, гру-
бые черты лица, пороки клапанов сердца, помутнение 
роговицы, задержка роста, тугоподвижность суставов 
[1–3].

У пациентов с синдромом Гурлер первые клиниче-
ские признаки заболевания появляются на первом году 
жизни. В ряде случаев уже с рождения наблюдаются 
незначительное увеличение печени, пупочные или пахо-
во-мошоночные грыжи. Характерные изменения черт 
лица по типу «гаргоилизма» становятся очевидными 
к концу первого года жизни. Другими наиболее часты-
ми манифестными симптомами являются тугоподвиж-
ность мелких и крупных суставов, кифоз поясничного 
отдела позвоночника (поясничный «гибус»), хронические 
отиты и частые инфекционные заболевания верхних 
дыхательных путей. По мере прогрессирования заболе-
вания присоединяются симптомы, свидетельствующие 
о вовлечении в патологический процесс внутренних 
органов, сердечно-легочной, центральной и перифери-
ческой нервной систем.

Ведущими неврологическими симптомами явля-
ются снижение интеллекта, задержка речевого раз-
вития, изменения мышечного тонуса, сухожильных 
рефлексов, поражения черепных нервов, смешанная 
и нейросенсорная тугоухость. Часто наблюдается про-
грессирующее помутнение роговицы. Пациенты поги-
бают обычно в возрасте до 10 лет от обструкции дыха-
тельных путей, респираторных инфекций, сердечной 
недостаточности.

Внешний вид: у новорожденного характерных прояв-
лений не отмечают, симптоматика чаще всего развивает-
ся на первом году (с 2 мес, иногда — позже). Характерны 
изменения черт лица по типу «гаргоилизма», которые 
становятся очевидными к концу первого года жизни: 
большая голова, выступающие лобные бугры, широ-
кие скулы, запавшая переносица, короткие носовые 
ходы с вывернутыми кнаружи ноздрями, полуоткрытый 
рот, большой язык, толстые губы. Характерна задержка 
роста (максимальный составляет около 110 см), который 
полностью останавливается к 2–5 годам. При низком 
росте у детей отмечаются диспропорциональное телос-
ложение, короткая шея.

Костная система: со стороны костно-суставной 
системы при МПС I H выявляется множественная симпто-
матика. У всех пациентов формируется тугоподвижность 
всех групп суставов, в результате контрактур межфалан-
говых суставов и укорочения фаланг образуются дефор-
мации кистей по типу «когтистой лапы». Тазобедренные 
суставы сформированы неправильно, головки бедрен-
ных костей маленькие, уплощенные и узурированные, 
характерна coxa valga. Подвздошные кости приобре-
тают «треугольную» деформацию. Рентгенологические 
изменения, видимые при синдроме Гурлер, описываются 
как множественный дизостоз. Для длинных трубчатых 
костей характерны расширение диафизов, рентгенологи-
чески неправильно проявляющиеся метафизы и эпифи-
зы. Ключицы укорочены, утолщены. Ребра описываются 
как «веслообразные», их вертебральные концы суже-
ны, а стернальные — утолщены и расширены. Фаланги 
кистей и стоп укорочены, имеют трапециевидную форму 
и расширенные диафизы. Формируются платиспондилия, 
кифоз, кифосколиоз. Позвонки расширены в поперечни-
ке, высота их уменьшена. В участках, где сформирован 
кифоз или кифосколиоз, выявлены недоразвитие попе-
речных отростков позвонков или их «языкообразная» 
деформация.

Центральная нервная система: прогрессирующие 
психические расстройства характерны для синдрома 
Гурлер, в то время как при мягких формах МПС I (синдромы 
Гурлер – Шейе и Шейе) интеллект пациентов практи-
чески не страдает или наблюдаются легкие когнитив-
ные нарушения. Психомоторное развитие при синдро-
ме Гурлер идет с заметным возрастным отставанием 
и достигает максимального развития на уровне 2–4 лет, 
затем останавливается и переходит (вместе с моторным 
развитием) в стадию регресса, достигая полной демен-
ции. Однако систематические занятия, направленные 
на развитие когнитивных функций, способствуют более 
длительному сохранению интеллекта. 

Поведенческие нарушения: регресс когнитивных 
функций наряду с тяжелой потерей слуха, недостат-
ком сна, вызванным обструктивным апноэ, оказывают 
существенное влияние на поведение ребенка. По мере 
нарастания когнитивного дефицита к гиперактивности 
и агрессивности присоединяются аутистические черты. 
Медикаментозная терапия, направленная на контроль 
разрушительного поведения, часто бывает неэффектив-
ной. Прогрессирующая сообщающаяся гидроцефалия 
является наиболее частым симптомом синдрома Гурлер 
и редко встречается при мягких формах МПС I типа. 
При сдавлении спинного мозга, вызванного утолщени-
ем его оболочек или нестабильностью атлантоаксиаль-
ного сустава, отмечают нарушение походки, мышечную 
слабость, неуклюжесть при сохранных моторных навы-
ках и дисфункцию мочевого пузыря. При тяжелой форме 
заболевания часто наблюдаются судороги, что требует 
проведения оценки неврологического статуса. У паци-
ентов со слабовыраженными клиническими призна-
ками судорожный синдром встречается намного реже. 
Прогрессирование заболевания сопровождается гене-
рализованными тонико-клоническими пароксизмами, 
которые обычно хорошо поддаются монотерапии проти-
воэпилептическими препаратами.

Сердечно-сосудистая система: вследствие отложе-
ния ГАГ с раннего возраста клапаны сердца утолщаются, 
возникают регургитация либо стеноз. В ряде случаев 
возможно формирование гипертрофии мышечной ткани 
сердца, уменьшение ее эластичности, нарушение прово-
димости, поражение коронарных артерий.
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Чаще встречается патология клапанов сердца (недо-
статочность и/или стеноз митрального, аортального, 
трикуспидального и легочного клапанов). Имеет место 
поражение коронарных сосудов. Магистральные сосу-
ды у пациентов с МПС могут иметь утолщенные стенки, 
но при этом быть суженными или дилатированными. 
В связи с сужением артерий у таких пациентов появля-
ется клинически выраженная артериальная гипертен-
зия. Возможно расширение восходящей части аорты 
и значительное уменьшение эластичности стенок аор-
ты. При кардиомиопатии (инфильтративной) выявляются 
гипертрофия миокарда или дилатация камер сердца. 
Имеет место нарушение ритма и проводимости сердца. 
Течение сердечной недостаточности при МПС имеет про-
грессирующий характер. Трудности диагностики этого 
состояния связаны с неспецифичностью клинической 
симптоматики, отсутствием жалоб, характерных при-
знаков нарушения кровообращения на ранних этапах ее 
развития.

Органы дыхания: частые респираторные забо-
левания в виде ринитов, отитов. Накопление ГАГ 
в миндалинах, надгортаннике, а также в трахее приводит 
к утолщению и сужению дыхательных путей и развитию 
обструктивного апноэ.

Органы зрения: помутнение и пигментная дегенера-
ция роговицы, глаукома.

Желудочно-кишечная система: гепатоспленомега-
лия, диарея в раннем возрасте, пупочная и/или паховая 
грыжи.

На поздних стадиях у детей выявляют тугоухость, сни-
жение зрения и умственную отсталость.

ДИАГНОСТИКА
Диагноз МПС I устанавливается на основании сово-

купности анамнестических данных, клинических дан-
ных, результатов лабораторного исследования (био-
химического и молекулярно-генетического анализов). 
Дифференциальная диагностика проводится с другими 
типами МПС, альфа-маннозидозом, поздними форма-
ми ганглиозидозов, муколипидозом, неинфекционными 
полиартритами, эпифизарными дисплазиями [5, 7].

Жалобы и анамнез

При сборе анамнеза и жалоб необходимо обратить 
внимание на следующие жалобы и анамнестические 
события:
• отягощенный семейный анамнез (сходные симптомы 

у родных братьев и сестер пробанда, близкород-
ственный брак);

• низкий рост;
• огрубление черт лица;
• частые респираторные заболевания;
• снижение слуха;
• снижение зрения;
• множественный дизостоз (деформации черепа, груд-

ной клетки, позвоночника, конечностей);
• нарушение осанки (кифоз, сколиоз);
• рецидивирующие грыжи (чаще двусторонние);
• помутнение роговицы;
• ухудшение переносимости физических нагрузок;
• слабость в конечностях;
• тугоподвижность в суставах;
• трудности подъема из положения сидя и лежа;
• изменение походки;
• неловкость мелкой моторики;
• нарушение контроля за функциями тазовых органов;
• апноэ во сне.

Физикальное обследование

При осмотре необходимо обратить внимание 
на основные клинические проявления МПС I:
• грубые черты лица;
• низкорослость;
• тугоподвижность суставов;
• помутнение роговицы;
• гепатомегалию;
• спленомегалию;
• пахово-мошоночные и пупочные грыжи (двусторон-

ние); 
• сердечные шумы.

Лабораторные диагностические исследования

Основные лабораторные методы подтверждения 
диагноза МПС I включают определение активности фер-
мента альфа-L-идуронидазы, количественный и каче-
ственный анализ ГАГ мочи и молекулярно-генетические 
исследования гена IDUA. Данные исследования прово-
дятся в специализированных генетических лаборато-
риях.

Всем пациентам рекомендуется определение ГАГ 
в моче с целью подтверждения диагноза и установления 
типа МПС [7, 8]. Уровень убедительности рекоменда-
ций — C (уровень достоверности доказательств — 5). 
Данный тест является одним из первых подтверждающих 
биохимических тестов для МПС I. При количественном 
анализе выявляют повышение концентрации ГАГ в моче, 
при проведении электрофореза ГАГ — повышенную экс-
крецию дерматансульфата и гепарансульфата с мочой. 
Эти изменения наблюдаются также при МПС II и VII. 
Уровень ГАГ является возраст-зависимым параметром. 
Также при легкой форме МПС I концентрация ГАГ в моче 
может быть повышена незначительно.

Исследование проводится в динамическом наблюде-
нии пациентам, получающим ферментную заместитель-
ную терапию, с частотой не реже 1 раза в 6 мес, паци-
ентам, не получающим ферментную заместительную 
терапию, — не реже 1 раза в год.

Также всем пациентам для подтверждения диагноза 
МПС I рекомендовано определение активности альфа-L-
идуронидазы в культуре фибробластов, изолированных 
лейкоцитов либо в пятнах крови, высушенных на филь-
тровальной бумаге (фильтр № 903) [2, 7, 8]. Уровень 
убедительности рекомендаций — C (уровень достовер-
ности доказательств — 5). Данные показатели являются 
основными лабораторными критериями МПС I. У пациен-
тов с МПС I определяется снижение активности альфа-L-
идуронидазы.

С целью подтверждения диагноза на молекулярно-
генетическом уровне необходимо проведение исследо-
вания гена IDUA всем пациентам со сниженной актив-
ностью фермента альфа-L-идуронидазы [9, 10]. Уровень 
убедительности рекомендаций — В (уровень достовер-
ности доказательств — 2). Выявление семейной мутации 
гена IDUA делает возможным обследование родственни-
ков пробанда, а также проведение пренатальной и пре-
имплантационной диагностики. Большинство мутаций 
у пациентов с МПС I могут быть выявлены с помощью 
секвенирования по Сэнгеру всех экзонов и прилегающих 
к ним участков интронов гена, но в небольшом проценте 
случаев мутацию с применением стандартных методов 
обнаружить не удается.

Всем пациентам с МПС I не реже 1 раза в 6 мес про-
водят биохимический анализ крови для определения 
функционального состояния печени, которая являет-
ся одним из органов-мишеней при МПС (определяют 
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аланинаминотрансферазу, аспартатаминотрансферазу, 
общий и прямой билирубин, холестерин, триглицериды) 
[27, 45]. Уровень убедительности рекомендаций — C 
(уровень достоверности доказательств — 5).

В связи с высоким риском развития интеркуррент-
ных инфекций, аспирационной пневмонии у пациентов 
с МПС рекомендуется проведение общего (клиническо-
го) анализа крови для оценки основных параметров 
кроветворения и выявления возможных инфекционных 
процессов не реже 4 раз в год [27]. Уровень убедитель-
ности рекомендаций — C (уровень достоверности дока-
зательств — 5).

В связи с высоким риском развития интеркуррентных 
инфекций у пациентов с МПС рекомендуется проведение 
общего анализа мочи не реже 2 раз в год для оцен-
ки состояния мочевыводящих путей и почек [1, 2, 5]. 
Уровень убедительности рекомендаций — C (уровень 
достоверности доказательств — 5).

Всем пациентам с МПС I для оценки состояния систе-
мы коагуляции и своевременной профилактики раз-
вития тромбозов показано 1 раз в год (при необхо-
димости — чаще, в т.ч. перед каждым оперативным 
вмешательством) проведение исследования коагуло-
граммы (активированное частичное тромбопластиновое 
время, определение протромбинового (тромбопластино-
вого) времени в крови, определение тромбинового вре-
мени в крови, исследование уровня фибриногена в кро-
ви, определение концентрации D-димера в крови) [28]. 
Уровень убедительности рекомендаций — C (уровень 
достоверности доказательств — 4).

Также всем пациентам с МПС I рекомендовано прове-
дение исследования уровня N-терминального фрагмента 
натрийуретического пропептида мозгового (NT-proBNP) 
в крови для своевременной диагностики сердечной 
недостаточности, дифференциальной диагностики 
с одышкой, вызванной респираторными проблемами, 
для решения вопросов о старте/коррекции кардиотроп-
ной терапии [28]. Уровень убедительности рекоменда-
ций — C (уровень достоверности доказательств — 4).

Инструментальные диагностические 

исследования

Всем пациентам с МПС I рекомендовано проведение 
магнитно-резонансной томографии и/или компьютерной 
томографии и/или ультразвукового исследования орга-
нов брюшной полости с целью выявления увеличения 
размеров печени и селезенки [1]. Уровень убедитель-
ности рекомендаций — C (уровень достоверности дока-
зательств — 5). Выявляются умеренная гепатомегалия 
или гепатоспленомегалия, на фоне терапии размеры 
печени и селезенки уменьшаются. Выбор метода иссле-
дования — по индивидуальным показаниям, исходя 
из возможностей пациента и клинической потребности. 
При необходимости применяется анестезиологическое 
пособие. Частота в среднем 1 раз в год.

С целью выявления множественного дизостоза 
всем пациентам с МПС I необходимо не реже 1 раза 
в год проводить рентгенографию шейного, грудного 
и поясничного отделов позвоночника, а также верхних 
и нижних конечностей [1, 2, 5]. Уровень убедительно-
сти рекомендаций — C (уровень достоверности дока-
зательств — 5). Во время исследования выявляются 
множественные дизостозы, скафоцефалия, гипоплазия 
зубовидного отростка позвонка С2, дорсолюмбарный 
кифоз в результате платиспондилии, поясничный гипер-
лордоз. Определяются широкие ребра, короткие изо-
гнутые ключицы, гипоплазия головок плечевых костей 

и варусная деформация плечевых костей в прокси-
мальных отделах, дистальные эпифизы костей пред-
плечья скошены друг к другу. Наблюдается задержка 
формирования ядер окостенения. Пястные кости кистей 
укорочены и сужены — «заострены» в проксимальных 
отделах, обращают на себя внимание «скошенность» 
вертлужных впадин, деформированные, уплощенные 
головки бедренных костей и вальгусная деформация 
шеек бедренных костей.

Стимуляционная электронейромиография (ЭНМГ) 
позволяет определить сдавление срединного нерва 
даже до появления симптомов и должна проводиться 
всем пациентам с МПС I начиная с возраста 4–5 лет еже-
годно [1, 2, 5]. Уровень убедительности рекомендаций — 
C (уровень достоверности доказательств — 5).

Тугоухость разной степени выраженности характер-
на для данного заболевания, поэтому всем пациентам 
с МПС I необходимо проведение аудиометрии не реже 
1 раза в год [1, 2, 5]. Уровень убедительности рекомен-
даций — C (уровень достоверности доказательств — 5). 
Она может быть кондуктивной или нейросенсорной либо 
носить смешанный характер. Раннее выявление туго-
ухости позволяет улучшить качество жизни пациентов, 
обеспечить им лучшее общение и обучение. Кроме того, 
пациентам рекомендована консультация врача-отори-
ноларинголога и сурдолога-оториноларинголога, про-
ведение эндоскопии носоглотки и гортани для оценки 
степени гипертрофии аденоидов и миндалин, а при подо-
зрении на снижение слуха необходимо проведение ото-
акустической эмиссии (при отсутствии экссудативного 
отита) [1, 2, 5]. Уровень убедительности рекомендаций — 
C (уровень достоверности доказательств — 5).

Всем пациентам с МПС I, способным выполнить тре-
буемый дыхательный маневр, для оценки эффективности 
проводимой терапии, контроля за состоянием бронхоле-
гочной системы в среднем 1 раз в 6 мес рекомендовано 
исследование функции внешнего дыхания методом спи-
рометрии [1, 2, 5]. Уровень убедительности рекоменда-
ций — C (уровень достоверности доказательств — 5).

При наличии аускультативных изменений в легких, 
а также для оценки деформаций грудной клетки паци-
ентам с МПС I показано проведение рентгенографии 
грудной клетки [29]. Уровень убедительности рекомен-
даций — C (уровень достоверности доказательств — 5).

Для своевременного выявления эпилептической 
активности, назначения и коррекции терапии всем паци-
ентам с МПС I необходимо проведение электроэнцефа-
лографии (ЭЭГ) [30]. Уровень убедительности рекомен-
даций — C (уровень достоверности доказательств — 4). 
Как наиболее информативную методику данного иссле-
дования следует выбирать ЭЭГ с видеомониторингом. 
Исследование следует проводить ежегодно при отсут-
ствии противопоказаний.

Для диагностики обструктивного апноэ сна прово-
дится полисомнография / кардиореспираторный монито-
ринг, которая позволяет определить характер дыхатель-
ных нарушений (исключить центральный генез, связь 
с гипертрофией аденоидов, сердечной недостаточностью 
или комплекс причин), патологию сердечно-сосудистой 
системы. Исследование проводится не реже 1 раза в год. 
[1, 2, 5]. Уровень убедительности рекомендаций — C 
(уровень достоверности доказательств — 5).

Регулярное проведение ЭКГ, ЭхоКГ, холтеровского 
мониторирования ЭКГ и суточного мониторирования 
артериального давления необходимо пациентам с МПС I, 
так как с раннего возраста у них отмечаются сердеч-
но-сосудистые нарушения [31]. Уровень убедительно-
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сти рекомендаций — C (уровень достоверности доказа-
тельств — 5). Частота исследований в среднем не реже 
1 раза в год.

С целью выявления компрессии спинного мозга 
и гидроцефалии всем пациентам с МПС I показано 
проведение магнитно-резонансной томографии (МРТ) 
головного мозга и шейного отдела позвоночника [1]. 
Уровень убедительности рекомендаций — C (уровень 
достоверности доказательств — 5). Нестабильность 
атлантоаксиального сочленения может быть выявле-
на при рентгенографии шейного отдела позвоночника 
с функциональными пробами, однако для подтвержде-
ния компрессии спинного мозга вследствие утолщения 
его оболочек и формирующихся аномалий позвонков 
требуется проведение МРТ и/или КТ.

Пациентам с МПС I показаны консультация врача-
офтальмолога и проведение исследования переднего 
сегмента глаза методом бокового освещения, изме-
рение внутриглазного давления и оценка состояния 
глазного дна с целью выявления глаукомы, изменения 
прозрачности глазных сред и состояния сетчатки [1]. 
Уровень убедительности рекомендаций — C (уровень 
достоверности доказательств — 5). У больных с МПС I 
отмечается раннее неравномерное помутнение рогови-
цы. В дальнейшем развивается глаукома, пигментная 
дистрофия сетчатки. Редко — отек диска зрительного 
нерва.

Тест 6-минутной ходьбы является одним из наибо-
лее простых и доступных в мировой практике способов 
оценки выносливости и функциональных возможностей 
пациентов с кардиологической и легочной патология-
ми, а также выявления таковых, в том числе и у детей. 
Дистанцию, пройденную в течение 6 мин, измеряют 
в метрах, оценивают в динамике минимум 1 раз в год 
и сравнивают с данными предыдущего исследования. 
Исследование следует проводить не реже 1 раза в 6 мес 
при условии возможности выполнения пациентом 
с целью оценки физической выносливости пациентов, 
в том числе на фоне терапии ларонидазой [32]. Уровень 
убедительности рекомендаций — С (уровень достовер-
ности доказательств — 5).

Пациентам с МПС I в среднем 1 раз в 1–2 года сле-
дует проводить контроль минеральной плотности костей 
(рентгеноденситометрия) при первичной диагностике 
и в процессе динамического наблюдения [33]. Уровень 
убедительности рекомендаций — С (уровень достовер-
ности доказательств — 4).

ЛЕЧЕНИЕ
Лечение МПС I включает в себя как патогенетическое 

лечение, назначение ферментозаместительной терапии 
(ФЗТ), так и проведение симптоматической терапии. 
Ведение пациентов с МПС I предполагает мультидисци-
плинарный подход с обязательным участием педиатра, 
невролога, генетика, офтальмолога, детского кардиоло-
га, пульмонолога, сурдолога-оториноларинголога, дет-
ского хирурга, нейрохирурга, челюстно-лицевого хирур-
га, физиотерапевта, медицинского психолога и врачей 
других специальностей, имеющих опыт в лечении этого 
редкого заболевания.

Патогенетическое лечение

Всем пациентам с установленным диагнозом МПС I 
рекомендовано проведение ФЗТ с целью замедления 
прогрессирования заболевания, уменьшения размеров 
печени и селезенки, улучшения функции сердца, сни-
жения уровня экскретируемых ГАГ. Рекомендованный 

режим дозирования: еженедельное введение в дозе 
100 ЕД/кг в виде внутривенной инфузии [11–17]. Уровень 
убедительности рекомендаций — А (уровень достовер-
ности доказательств — 1).

Препаратом для ФЗТ является ларонидаза, в 1 мл 
раствора содержится 100 ЕД (приблизительно 0,58 мг) 
ларонидазы. Это рекомбинантная форма человеческой 
альфа-L-идуронидазы, производимая с использованием 
технологии рекомбинантной ДНК в клеточной культуре 
китайских хомячков. ФЗТ предназначена для восста-
новления уровня ферментной активности, достаточного 
для гидролиза накопленных ГАГ и для предотвращения их 
дальнейшего накопления. После введения ларонидаза 
быстро выводится из системного кровотока и поглоща-
ется клетками, поступая в их лизосомы через маннозо-
6-фосфатные рецепторы. Начальная скорость введения, 
составляющая 2 ЕД/кг/ч, при хорошей переносимости 
может постепенно увеличиваться каждые 15 мин, мак-
симально до 43 ЕД/кг/ч. Весь необходимый объем рас-
твора должен быть введен приблизительно в течение 
3–4 ч [12, 13].

Следует обращать внимание на соблюдение интер-
валов между инфузиями и недопустимость перерывов 
в терапии, поскольку нарушение режима лечения сопро-
вождается потенциальным риском ухудшения состоя-
ния пациента и прогрессирования симптомов МПС I. 
Лечение проводится при отсутствии противопоказаний.

Трансплантация гемопоэтических

стволовых клеток

Пациентам с МПС I H до достижения возраста 2,5 лет 
при нормальных или субнормальных показателях раз-
вития (DQ > 70) рекомендовано проведение трансплан-
тации гемопоэтических стволовых клеток (ТГСК) [11, 
16]. Уровень убедительности рекомендаций — С (уро-
вень достоверности доказательств — 5). Лучшие резуль-
таты получены при использовании стволовых клеток 
костного мозга HLA-совместимых родственных доноров 
или стволовых клеток пуповинной крови родственных 
доноров. ТГСК ведет к уменьшению размеров печени 
и селезенки, улучшению функций дыхательной и сер-
дечно-сосудистой систем. Проведение ТГСК в раннем 
возрасте позволяет избежать нарушений когнитивных 
функций. Претрансплантационная терапия должна обла-
дать выраженной иммуносупрессией. В последнее вре-
мя увеличилась выживаемость пациентов после ТГСК, 
хотя риск угрозы для жизни детей сохраняется высоким. 
Ретроспективный анализ показал, что выживаемость 
пациентов после ТГСК составляет 85%. Клиническая 
эффективность ТГСК зависит от возраста ребенка 
на момент оперативного вмешательства, степени тяже-
сти клинических нарушений, особенно состояния сер-
дечно-сосудистой и нервной систем, а также типа доно-
ра и возможности достичь стабильной приживаемости 
трансплантата без развития реакции трансплантата про-
тив хозяина. Наилучший клинический исход наблюдался 
у детей в возрасте до 2,5 лет с DQ > 70. Дети с MПС I 
с прогрессирующим поражением ЦНС (DQ < 70) реже 
получают пользу от трансплантации.

Одним из наиболее значимых эффектов трансплан-
тации является сохранение интеллектуального раз-
вития детей, имеющих тяжелый генотип, ассоцииро-
ванный с серьезными умственными расстройствами. 
Помутнение роговицы уменьшается медленно, при этом 
не исчезает полностью; сформированные изменения 
скелета, особенно позвоночного столба, также не купи-
руются в полном объеме.
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Рекомендовано лечение детей, которые готовятся 
к ТГСК, по схеме:

1) до пересадки 12 нед и после пересадки не менее 
15–17 нед проводится ФЗТ;

2) продолжительность ФЗТ перед пересадкой может 
быть короче 12 нед, и это зависит от общего состояния 
пациента, наличия подходящего донора;

3) продолжительность ФЗТ после трансплантации 
зависит от уровня ГАГ, активности фермента альфа-L-
идуронидазы, состояния дыхательной, сердечно-сосуди-
стой систем, общего состояния ребенка, восстановления 
гематологических параметров [11, 16]. Уровень убеди-
тельности рекомендаций — С (уровень достоверности 
доказательств — 4).

Решение о выборе лечения для пациента с MПС I 
должна принимать мультидисциплинарная команда. 
В эту группу, помимо врача-куратора и узких специали-
стов (невролога, детского кардиолога, оториноларинго-
лога, травматолога-ортопеда и других), должны входить 
имеющие опыт работы с пациентами МПС врач с опытом 
работы по пересадке костного мозга (если обсуждается 
пациент с синдромом Гурлер) и медицинский психолог. 
Медицинский психолог должен иметь опыт тестирования 
детей с МПС I H, учитывать тяжелое соматическое состо-
яние ребенка, нарушение слуха и зрения, тугоподвиж-
ность в суставах и т.д. 

Все пациенты с MПС I могут получить ФЗТ, так 
как это улучшит соматические симптомы заболевания. 
Эффективность ФЗТ возрастает при условии терапии 
в раннем возрасте. Пациенты, которым планируется 
проведение ТГСК, предварительно должны получить курс 
ФЗТ, поскольку это улучшает клиническое состояние 
пациента. ТГСК применяется для пациентов в возрасте 
до 2,5 лет.

ТГСК у пациентов с синдромом Гурлер более успешна, 
если выполняется на ранней стадии, и должна прово-
диться, как только соматическое состояние позволит 
провести процедуру.

У взрослых пациентов с МПС I, которым в детском 
возрасте была проведена ТГСК, необходимо прово-
дить периодическую клиническую оценку клиниче-
ских симптомов, контролировать уровень ГАГ в моче 
и не реже одного раза в год оценивать активность 
фермента альфа-L-идуронидазы. В случае прогресси-
рования симптомов, увеличении ГАГ в моче, снижения 
активности фермента необходимо рассмотреть назна-
чение ФЗТ.

Симптоматическое лечение

Пациентам показано проведение медикаментозной 
премедикации при появлении побочных аллергических 
реакций с последующей инфузией ларонидазы [18]. 
Уровень убедительности рекомендаций — C (уровень 
достоверности доказательств — 5).

У пациентов с МПС, получающих ФЗТ, как и при вну-
тривенном введении любого другого белкового препара-
та, могут развиться побочные реакции (лихорадка, озноб, 
рвота, крапивница, тяжелые реакции гиперчувствитель-
ности аллергического типа) — или во время инфузии, 
или в течение дня проведения инфузии. При появлении 
побочных реакций во время / после инфузии рекоменду-
ется соответствующее лечение, при котором необходимо 
следовать современным стандартам оказания медицин-
ской помощи (антигистаминные средства, антипиретики, 
глюкокортикостероидные препараты).

Всем пациентам с МПС I необходимы консультации 
следующих специалистов:

• не реже 1 раза в 6 мес или чаще при наличии пока-
заний — детского кардиолога, ортопеда, отоларинго-
лога, невролога; 

• врача-хирурга — при наличии патологии, требующей 
хирургического вмешательства; 

• врача-пульмонолога — при наличии патологии со сто-
роны дыхательной системы [1, 2, 5, 14, 18]. Уровень 
убедительности рекомендаций — C (уровень досто-
верности доказательств — 5).
Лечение хронических заболеваний (поведенческих 

нарушений, офтальмологических нарушений, ортопеди-
ческой патологии, судорожного синдрома, артериаль-
ной гипертензии, сердечной недостаточности, рециди-
вирующих отитов, частых респираторных заболеваний 
и др.) у пациентов с МПС I целесообразно проводить 
с учетом действующих клинических рекомендаций, при-
нимая во внимание результаты комплексной оценки со 
стороны всех органов и систем и персонализированные 
цели пациента [1, 2, 5, 14, 18, 34]. Уровень убедитель-
ности рекомендаций — C (уровень достоверности дока-
зательств — 5).

Лечение поведенческих нарушений проводится 
неврологом, обычно используются седативные средства, 
анксиолитики, корректоры поведения. Выбор препарата, 
дозировка, длительность курса определяются индивиду-
ально. Начинают прием данных средств под тщательным 
врачебным контролем в условиях круглосуточного/днев-
ного стационара [1, 2, 5, 14, 18, 34].

При офтальмологических нарушениях проводится 
лечение по показаниям, подбор терапии осуществляется 
на основании рекомендаций по лечению соответству-
ющих нозологий [1, 2, 5, 14, 18]. Уровень убедительно-
сти рекомендаций — C (уровень достоверности доказа-
тельств — 5).

Ортопедическая коррекция нарушения осанки, кон-
трактур суставов с использованием нехирургических 
методов включает физиопроцедуры и лечебную физкуль-
туру, используют ортопедические устройства. По пока-
заниям осуществляют хирургическое лечение синдрома 
карпального канала, проводится эндопротезирование 
тазобедренного или коленного суставов, корригирую-
щие остеотомии для исправления оси конечностей [1, 2, 
5, 14, 18]. Уровень убедительности рекомендаций — C 
(уровень достоверности доказательств — 5).

Рецидивирующие отиты, частые респираторные забо-
левания верхних дыхательных путей требуют проведе-
ния симптоматической, антибактериальной терапии, 
при отитах не применять тактику «наблюдать и ждать» 
[2, 35]. Уровень убедительности рекомендаций — C (уро-
вень достоверности доказательств — 4).

У пациентов с МПС при наличии эпилептических при-
ступов рекомендовано использование препаратов и схем 
лечения на основании рекомендаций по лечению эпилеп-
сий [1, 2, 5, 14, 18]. Уровень убедительности рекоменда-
ций — C (уровень достоверности доказательств — 5).

При лечении артериальной гипертонии у пациентов 
с МПС I рекомендовано назначение антигипертензивной 
терапии в соответствии с клиническими рекомендация-
ми по артериальной гипертензии [1, 2, 5, 14, 18]. Уровень 
убедительности рекомендаций — C (уровень достовер-
ности доказательств — 5).

Пациентам с МПС I c нарушениями моторики желу-
дочно-кишечного тракта (запорами) показано исполь-
зование слабительных препаратов в соответствии 
с рекомендациями по запорам [36]. Уровень убедитель-
ности рекомендаций — C (уровень достоверности дока-
зательств — 5).
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При хронической нейропатической боли пациентам 
с МПС I назначаются препараты, воздействующие на цен-
тральные механизмы формирования хронической боли: 
антиконвульсанты (доза подбирается индивидуально), 
антидепрессанты [37]. Уровень убедительности рекомен-
даций — C (уровень достоверности доказательств — 5). 
Положительного эффекта фармакотерапии хронической 
боли у пациентов с МПС можно добиться при учете при-
нимаемых пациентом препаратов и регулярном мони-
торинге безопасности лечения. При лечении болевого 
синдрома следует использовать наименее инвазивный 
способ.

Хирургическое лечение

Хирургическое лечение пациентов с МПС I следует 
проводить при участии мультидисциплинарной команды 
в соответствии с действующими клиническими рекомен-
дациями.

Пациентам с сохранным интеллектом и нарушением 
функции кистей или с нарушением нервной проводимо-
сти по результатам ЭНМГ проводится операция деком-
прессии нервных стволов, которая приводит к быстрому 
стойкому улучшению функции [1, 2, 14, 19–22] Уровень 
убедительности рекомендаций — С (уровень достовер-
ности доказательств — 4).

Частота рецидивов карпального тоннельного синдро-
ма у пациентов с различными типами МПС неизвестна. 
Поскольку повторная компрессия медианного нерва 
вследствие рубцевания или отложения ГАГ возможна, 
необходимо продолжать наблюдение.

Пациентам с МПС I при сообщающейся гидроцефалии 
с прогрессирующим увеличением желудочков по дан-
ным МРТ и/или подтвержденным повышением давления 
цереброспинальной жидкости более 250–300 см вод. 
ст. показано проведение вентрикулоперитонеального 
шунтирования [1, 2, 14, 19–22]. Уровень убедительно-
сти рекомендаций — С (уровень достоверности доказа-
тельств — 4).

Для пациентов с диагностированным стенозом шей-
ного отдела рекомендовано проведение хирургическо-
го вмешательства — декомпрессии спинного мозга, 
что имеет решающее значение в устранении стеноза 
[1, 2, 14, 19–22]. Уровень убедительности рекоменда-
ций — С (уровень достоверности доказательств — 4).

Сдавление спинного мозга приводит к необрати-
мым неврологическим нарушениям, операцию следует 
рассматривать даже у пациентов без неврологической 
симптоматики, если сагиттальный диаметр позвоноч-
ного канала сужен более чем на 50%. Хирургическое 
вмешательство должно выполняться раньше развития 
неврологических проявлений.

Необходимо проведение хирургической замены 
тазобедренного или коленного сустава, корригирую-
щей остеотомии костей конечностей при выраженном 
нарушении функции конечности, обусловленной дефор-
мацией или артрозом, при отсутствии эффекта от кон-
сервативной терапии [1, 2, 14, 20, 22]. Уровень убеди-
тельности рекомендаций — C (уровень достоверности 
доказательств — 4).

Рекомендовано пациентам с МПС I типа рассмотреть, 
при наличии показаний, проведение аденоидэктомии 
и/или тонзиллэктомии с целью улучшения проходимо-
сти дыхательных путей [1, 38]. Уровень убедительно-
сти рекомендаций — С (уровень достоверности дока-
зательств — 5). Данные вмешательства применяются 
у пациентов с МПС I типа, как и в общей популяции, 
с синдромом обструктивного ночного апноэ, экссуда-

тивным отитом, затруднением носового дыхания и реци-
дивирующими инфекциями верхних дыхательных путей. 
При этом необходимо учитывать, что при МПС I типа 
хирургическое вмешательство требуется чаще, чем сре-
ди обычных детей. Пациентам с МПС I типа следует 
выбирать максимально щадящие и эффективные мето-
дики, отдавать предпочтение эндоскопическим вмеша-
тельствам [39–41].

МЕДИЦИНСКАЯ РЕАБИЛИТАЦИЯ
Специфической реабилитации пациентам с МПС I 

не требуется. В круг реабилитационных мероприятий 
могут быть включены занятия с психологом, отдых в спе-
циализированных санаториях, а также социальная адап-
тация с участием специалистов и социальных работни-
ков, курсы массажа. 

ПРОФИЛАКТИКА И ДИСПАНСЕРНОЕ 
НАБЛЮДЕНИЕ
После установления диагноза МПС пациенту или его 

официальным представителям рекомендована консуль-
тация врача-генетика с целью разъяснения генетиче-
ского риска, обсуждения возможностей пренатальной 
и преимплантационной диагностики [2, 6]. Уровень убе-
дительности рекомендаций — C (уровень достоверности 
доказательств — 5).

Семьям с больными детьми целесообразно провести 
медико-генетическое консультирование с целью опре-
деления генетического риска. Как и при других аутосом-
но-рецессивных заболеваниях, при МПС I для каждой 
беременности риск рождения ребенка составляет 25%. 
В семьях, где есть больной ребенок, возможно проведе-
ние пренатальной и преимплантационной диагностики. 
Для этого родителям необходимо обратиться в специ-
ализированные диагностические лаборатории и меди-
цинские центры.

Пренатальная диагностика МПС I

Проведение пренатальной диагностики рекоменду-
ется для любой последующей беременности в семьях, 
отягощенных хотя бы одним случаем МПС I, но в случае 
легких форм болезни решение о ее проведении должно 
быть принято после подробного обсуждения с семьей 
всех рисков [1, 2]. Уровень убедительности рекоменда-
ций — C (уровень достоверности доказательств — 5).

Пренатальная диагностика проводится молекулярно-
генетическими или биохимическими методами путем 
исследования ДНК, выделенной из биоптата ворсин 
хориона на 9–11-й нед беременности и/или клеток амни-
отической жидкости, плодной крови на 20–22-й нед 
беременности.

ОРГАНИЗАЦИЯ МЕДИЦИНСКОЙ ПОМОЩИ
Показания для госпитализации в медицинскую 

организацию

Показания для плановой госпитализации:

• проведение диагностики и лечения, требующих кругло-
суточного медицинского наблюдения;

• состояние, требующее активного лечения и кру-
глосуточного медицинского наблюдения (грыжесе-
чение, оперативное лечение поражения суставов, 
позвоночника, сколиоз, аденоидэктомия, тонзил-
лэктомия, нейрохирургическая декомпрессия син-
дрома запястного канала, установка транстимпани-
ческого дренажа при среднем отите, хирургическая 
коррекция патологии сердечно-сосудистой системы 
и др.);
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• состояние, требующее проведения высокотехно-
логичных методов лечения (в том числе контроль 
эффективности ТГСК);

• отсутствие возможности обеспечения ФЗТ в амбула-
торных и стационарозамещающих условиях;

• необходимость проведения различных видов экспер-
тиз или обследования в медицинской организации 
(при невозможности проведения их в амбулаторных 
условиях), требующих динамического наблюдения 
(в том числе оформление заключения федерального 
консилиума).

Показания для экстренной госпитализации:

• острые заболевания;
• обострения хронических болезней;
• отравления и травмы, состояния, требующие интен-

сивной терапии и перевода в реанимационные отде-
ления или отделения интенсивной терапии (в том 
числе побочные реакции, происходящие в процессе 
инфузии или в течение дня проведения инфузии ФЗТ, 
цервикальный стеноз с компрессией спинного мозга 
и другие жизнеугрожающие острые состояния), а так-
же круглосуточного медицинского наблюдении и про-
ведения специальных видов обследования и лечения.

Показания к выписке пациента из медицинской 

организации:

• отсутствие угрозы жизни больного;
• отсутствие угрозы развития осложнений, требующих 

неотложного лечения;
• стабилизация состояния и основных клинико-лабо-

раторных показателей патологического процесса 
по основному заболеванию;

• отсутствие необходимости в постоянном врачеб-
ном и круглосуточном медицинском наблюдении 
по основному заболеванию;

• необходимость перевода больного в другую больницу 
или учреждение социального обеспечения.

ОРГАНИЗАЦИЯ ОКАЗАНИЯ МЕДИЦИНСКОЙ 
ПОМОЩИ
При проведении наркоза и интубации необходимо 

помнить о высоком риске компрессии спинного мозга 
вследствие нестабильности атлантоаксиального суста-
ва. Короткая шея, ограничение подвижности нижней 
челюсти, увеличение языка, выраженная гипертрофия 
аденоидов и миндалин создают проблемы при проведе-
нии анестезиологического пособия, поэтому предпочте-
ние следует отдавать местному или регионарному обе-
зболиванию. Пациент предварительно консультируется 
врачом-кардиологом, оториноларингологом, анестези-
ологом, невропатологом. Обязательно проведение пол-
ного кардиологического обследования, полисомногра-
фии (для выявления степени дыхательных нарушений), 
при необходимости — эндоскопии носоглотки и компью-
терной томографии легких. Оперативное вмешательство 
с анестезией необходимо проводить в крупных медицин-
ских центрах, имеющих отделение реанимации и интен-
сивной терапии, так как интубация и последующая экс-
тубация у таких пациентов может вызвать затруднения 
[1–3].
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Т аблица 2. Шкала оценки уровней достоверности доказательств (УДД) для методов диагностики (диагностических вмешательств)

Table 2. Grade scale for levels of evidence (LoE) for diagnostic methods (diagnostic intervention)

УДД Расшифровка

1
Систематические обзоры исследований с контролем референсным методом или систематический обзор 
рандомизированных клинических исследований с применением метаанализа

2
Отдельные исследования с контролем референсным методом или отдельные рандомизированные клинические 
исследования и систематические обзоры исследований любого дизайна, за исключением рандомизированных 
клинических исследований, с применением метаанализа

3
Исследования без последовательного контроля референсным методом, или исследования с референсным методом,
не являющимся независимым от исследуемого метода, или нерандомизированные сравнительные исследования,
в том числе когортные исследования

4 Несравнительные исследования, описание клинического случая

5 Имеется лишь обоснование механизма действия или мнение экспертов
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 Таблица 3. Шкала оценки уровней достоверности доказательств (УДД) для методов профилактики, лечения и реабилитации (про-
филактических, лечебных, реабилитационных вмешательств)

Table 3. Grade scale for levels of evidence (LoE) for prevention, treatment, and rehabilitation methods (preventive, treatment, rehabilitation 
interventions)

УДД Расшифровка 

1 Систематический обзор РКИ с применением метаанализа

2 Отдельные РКИ и систематические обзоры исследований любого дизайна, за исключением РКИ с применением метаанализа

3 Нерандомизированные сравнительные исследования, в т.ч. когортные исследования

4 Несравнительные исследования, описание клинического случая или серии случаев, исследования «случай-контроль»

5 Имеется лишь обоснование механизма действия вмешательства (доклинические исследования) или мнение экспертов

 Таблица 4. Шкала оценки уровней убедительности рекомендаций (УУР) для методов профилактики, диагностики, лечения и реаби-
литации (профилактических, диагностических, лечебных, реабилитационных вмешательств)

Table 4. Grade scale for grades of recommendation (GoR) for prevention, treatment, and rehabilitation methods (preventive, treatment, 
rehabilitation interventions)

УУР Расшифровка

A
Сильная рекомендация (все рассматриваемые критерии эффективности (исходы) являются важными, все исследования 
имеют высокое или удовлетворительное методологическое качество, их выводы по интересующим исходам являются 
согласованными)

B
Условная рекомендация (не все рассматриваемые критерии эффективности (исходы) являются важными, не все 
исследования имеют высокое или удовлетворительное методологическое качество и/или их выводы по интересующим 
исходам не являются согласованными)

C
Слабая рекомендация (отсутствие доказательств надлежащего качества (все рассматриваемые критерии эффективности 
(исходы) являются неважными, все исследования имеют низкое методологическое качество и их выводы
по интересующим исходам не являются согласованными))
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