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Ìóêîïîëèñàõàðèäîç I òèïà (ÌÏÑ I) — ëè-
çîñîìíàÿ áîëåçíü íàêîïëåíèÿ, îáóñëîâëåííàÿ 
äåôèöèòîì ôåðìåíòà α-L-èäóðîíèäàçû, ó÷à-
ñòâóþùåãî â êàòàáîëèçìå îñíîâíîãî âåùåñòâà 
ñîåäèíèòåëüíîé òêàíè — ãëèêîçàìèíîãëèêàíîâ. 
Â ðåçóëüòàòå ýòîãî ïðîèñõîäèò ïðîãðåññèðóþ-
ùåå íàêîïëåíèå äåðìàòàíñóëüôàòà è ãåïàðàí-
ñóëüôàòà â ëèçîñîìàõ, ÷òî ïðèâîäèò ê ãðóáûì 
êëåòî÷íûì èçìåíåíèÿì è ôîðìèðîâàíèþ õà-
ðàêòåðíîé êëèíè÷åñêîé êàðòèíû. Áîëåçíü íà-
ñëåäóåòñÿ ïî àóòîñîìíî-ðåöåññèâíîìó òèïó. 
Â íàñòîÿùåå âðåìÿ åñòü ðåêîìåíäàöèè, ñî-
ãëàñíî êîòîðûì ïðåäëàãàþò âûäåëÿòü òÿæåëóþ 
ôîðìó ÌÏÑ I (Ãóðëåð ñèíäðîì) è îñëàáëåí-
íûå — (Ãóðëåð–Øåéå è Øåéå ñèíäðîìû). 
ÌÏÑ I âñòðå÷àåòñÿ ñ ÷àñòîòîé îäèí ñëó÷àé íà 
100 000 ðîäèâøèõñÿ, ïðèìåðíî 50–80 % ïàöè-
åíòîâ èìåþò òÿæåëóþ ôîðìó çàáîëåâàíèÿ. Ïðî-
âåäåííîå ïîïóëÿöèîííîå èññëåäîâàíèå ñâèäå-
òåëüñòâîâàëî î òîì, ÷òî îñëàáëåííûå ôåíîòèïû 
ðåãèñòðèðîâàëè â 26 % ñëó÷àåâ [3, 4]. 

Äåòè ñ òÿæåëûìè ïðîÿâëåíèÿìè çàáîëåâàíèÿ  
îáû÷íî óìèðàþò â òå÷åíèå ïåðâîãî äåñÿòèëå-
òèÿ æèçíè â ðåçóëüòàòå ëåãî÷íî-ñåðäå÷íîé íå-
äîñòàòî÷íîñòè è ïðîãðåññèðîâàíèÿ íåâðîëîãè-
÷åñêîé ñèìïòîìàòèêè [1]. Ìíîãèå ïàöèåíòû ñ 
îñëàáëåííûìè ôîðìàìè ÌÏÑ I äîæèâàþò äî 
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âçðîñëîãî âîçðàñòà, õîòÿ è èìåþò çíà÷èòåëüíûå 
îòêëîíåíèÿ â ñîñòîÿíèè çäîðîâüÿ [2].

Äî ïîÿâëåíèÿ ñïåöèôè÷åñêîé òåðàïèè, äåòÿì 
ñ ÌÏÑ I ïðîâîäèëè ñèìïòîìàòè÷åñêîå ëå÷åíèå, 
îêàçûâàëè ïàëëèàòèâíóþ ïîìîùü. Ïîÿâëåíèå 
òðàíñïëàíòàöèè ãåìîïîýòè÷åñêèõ ñòâîëîâûõ 
êëåòîê (ÒÃÑÊ) è ôåðìåíòîçàìåñòèòåëüíîé òå-
ðàïèè çíà÷èòåëüíî óëó÷øèëî êà÷åñòâî æèçíè  
ïàöèåíòîâ è èñõîä çàáîëåâàíèÿ.

Ìåòîäû ëå÷åíèÿ
Òðàíñïëàíòàöèÿ ãåìîïîýòè÷åñêèõ ñòâî-

ëîâûõ êëåòîê. Â ñëó÷àå óñïåõà ÒÃÑÊ (èñ-
ïîëüçóåòñÿ ëèáî êîñòíûé ìîçã, ëèáî ñòâîëîâûå 
êëåòêè ïóïîâèííîé êðîâè), ìîæíî ïðåäîòâðà-
òèòü ðàçâèòèå ìíîãèõ, íî íå âñåõ êëèíè÷åñêèõ 
ïðèçíàêîâ òÿæåëîãî ïðîÿâëåíèÿ ÌÏÑ I. Òðàíñ-
ïëàíòàöèÿ äîëæíà áûòü âûïîëíåíà â äåáþòå 
çàáîëåâàíèÿ äî ðàçâèòèÿ óìñòâåííîé äåãðàäà-
öèè [5]. 

Ïåðâàÿ óñïåøíàÿ ïåðåñàäêà àëëîãåííûõ ãå-
ìîïîýòè÷åñêèõ ñòâîëîâûõ êëåòîê áûëà ïðîâå-
äåíà ó ãîäîâàëîãî ìàëü÷èêà ñ òÿæåëîé ôîðìîé 
ÌÏÑ I â 1980 ã. 13 ìåñ ñïóñòÿ â ïëàçìå êðîâè 
àêòèâíîñòü ôåðìåíòà α-L-èäóðîíèäàçû áûëà 
ïîäîáíà òîé, êîòîðóþ íàáëþäàëè â ãåòåðîçè-
ãîòàõ, ïðè ýòîì íå îòìå÷àëè ïðîãðåññèðîâàíèÿ 
ãåïàòîñïëåíîìåãàëèè, ïîìóòíåíèÿ ðîãîâèöû [6]. 
Â âîçðàñòå 20 ëåò ïàöèåíò ïðîäåìîíñòðèðîâàë 
ïîëíîå ïðèæèâëåíèå òðàíñïëàíòàíòà. Îí ðàç-
âèâàëñÿ ñ èíòåëëåêòîì â äèàïàçîíå íèçêèõ ðå-
ôåðåíòíûõ çíà÷åíèé, ÷òî ïîçâîëèëî åìó ñàìî-
ñòîÿòåëüíî ðàáîòàòü [7]. 

Ìóêîïîëèñàõàðèäîç I òèïà (ÌÏÑ I) îòíîñèòñÿ ê ëèçîñîìíûì áîëåçíÿì íàêîïëåíèÿ. Â íàñòîÿùåå âðåìÿ ñóùå-
ñòâóåò ñïåöèôè÷åñêàÿ òåðàïèÿ ÌÏÑ I — òðàíñïëàíòàöèÿ ãåìîïîýòè÷åñêèõ ñòâîëîâûõ êëåòîê è ôåðìåíòîçà-
ìåñòèòåëüíàÿ òåðàïèÿ ïðåïàðàòîì «Àëüäóðàçèì®». Ðàçðàáîòàí àëãîðèòì ëå÷åíèÿ ïàöèåíòîâ â çàâèñèìîñòè îò 
âîçðàñòà è òÿæåñòè çàáîëåâàíèÿ. 

Êëþ÷åâûå ñëîâà: äåòè, ìóêîïîëèñàõàðèäîç I òèïà, òðàíñïëàíòàöèÿ ãåìîïîýòè÷åñêèõ ñòâîëîâûõ êëåòîê, 
ôåðìåíòîçàìåñòèòåëüíàÿ òåðàïèÿ, Àëüäóðàçèì®
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Íà ñåãîäíÿøíèé äåíü áîëåå 400 ïàöèåíòàì ñ 
òÿæåëîé ôîðìîé ÌÏÑ I ïðîâåäåíû ÒÃÑÊ. Íå-
óäà÷à ïîëíîãî ïðèæèâëåíèÿ òðàñïëàíòàíòà ñó-
ùåñòâåííî ïîâûøàåò çàáîëåâàåìîñòü è ñìåðò-
íîñòü. Ïðåäòðàíñïëàíòàöèîííàÿ ïîäãîòîâêà 
äîëæíà áûòü äîñòàòî÷íî èììóíîñóïðåññèâíîé 
è ìèåëîàáëàòèâíîé, ÷òîáû îïòèìèçèðîâàòü ïðè-
æèâëåíèå òðàíñïëàíòàòà [8]. 

Íåñìîòðÿ íà óñïåõè, ïîëó÷åííûå ïðè ÒÃÑÊ, 
ðèñêè îñòàþòñÿ çíà÷èòåëüíûìè. Ðåòðîñïåêòèâ-
íûå èññëåäîâàíèÿ ñâèäåòåëüñòâóþò î òîì, ÷òî  
ñìåðòíîñòü ñîñòàâëÿåò 15 %, ÷àñòîòà óñïåøíîãî 
ïðèæèâëåíèÿ òðàíñïëàíòàòà — 56 % [9]. Êëè-
íè÷åñêèé óñïåõ ÒÃÑÊ çàâèñèò îò âîçðàñòà ðå-
áåíêà íà ìîìåíò åå ïðîâåäåíèÿ, ñòåïåíè êëèíè-
÷åñêèõ ïðîÿâëåíèé, ñåðäå÷íî-ïóëüìîíàëüíîãî 
ñòàòóñà ðåáåíêà, íåâðîëîãè÷åñêèõ íàðóøåíèé, 
òèïà äîíîðà è ñïîñîáíîñòè äîñòèæåíèÿ ñòà-
áèëüíîãî ïðèæèâëåíèÿ òðàíñïëàíòàòà áåç ðàç-
âèòèÿ êîíôëèêòà «òðàíñïëàíòàò ïðîòèâ õîçÿè-
íà». Ðàçâèòèå ðå÷è, êîððåêöèÿ ïîâåäåí÷åñêèõ è 
ñîìàòè÷åñêèõ íàðóøåíèé âíîñÿò îïðåäåëåííûé 
âêëàä â óñïåõ ëå÷åíèÿ áîëüíîãî [10]. Ëó÷øèå 
êëèíè÷åñêèå èñõîäû íàáëþäàëè ó äåòåé ñ êî-
ýôôèöèåíòîì ðàçâèòèÿ (DOs) áîëåå 70 è âîç-
ðàñòîì ìåíåå äâóõ ëåò íà ìîìåíò òðàíñïëàíòà-
öèè. Îäíèì èç íàèáîëåå âàæíûõ ïðåèìóùåñòâ 
ÒÃÑÊ ÿâëÿåòñÿ ñîõðàíåíèå èíòåëëåêòóàëüíîãî 
ðàçâèòèÿ ó äåòåé, êîòîðîå, íà îñíîâàíèè ãåíåòè-
÷åñêîãî àíàëèçà, ìîãëî áû èìåòü âûðàæåííûå 
íàðóøåíèÿ [11].  

Óñïåøíàÿ ÒÃÑÊ ìîæåò ñïîñîáñòâîâàòü íå 
òîëüêî óëó÷øåíèþ ñëóõà, ïîäâèæíîñòè ñóñòà-
âîâ, äûõàòåëüíîé è ñåðäå÷íîé ôóíêöèè, ðàç-
ðåøåíèþ ãèäðîöåôàëèè, íî è ïîâûøåíèþ èí-
òåëëåêòóàëüíûõ ôóíêöèé, äàæå ïðè îòñóòñòâèè 
ñïåöèàëüíîé êîððåêöèè ñî ñòîðîíû öåíòðàëü-
íîé íåðâíîé ñèñòåìû. Õîòÿ ÒÃÑÊ ìîæåò óëó÷-
øèòü ñëóõ ó 30–40 % äåòåé, îíà íå ñïîñîáñòâó-
åò îáðàòíîìó âîññòàíîâëåíèþ êîíäóêòèâíûõ è 
íåéðîñåíñîðíûõ íàðóøåíèé [12].

Ãåïàòîñïëåíîìåãàëèÿ è îáñòðóêöèÿ âåðõíèõ 
äûõàòåëüíûõ ïóòåé, â òîì ÷èñëå îáñòðóêòèâ-
íîå àïíîý ñíà, ìîãóò ðàçðåøèòüñÿ â òå÷åíèå 
íåñêîëüêèõ ìåñÿöåâ ïîñëå ÒÃÑÊ. Êðîìå òîãî, 
÷åðòû ëèöà ñòàíîâÿòñÿ ìåíåå ãðóáûìè, ðîñò 
óâåëè÷èâàåòñÿ, óðîâåíü ãëèêîçàìèíîãëèêàíîâ 
âîçâðàùàåòñÿ ê íîðìàëüíîìó èëè ïî÷òè íîð-
ìàëüíîìó. Õîòÿ àíîìàëèÿ ñåò÷àòêè ñîõðàíÿåò-
ñÿ, ïîìóòíåíèå ðîãîâèöû ñòàáèëèçèðóåòñÿ èëè 
ìåäëåííî ðàçðåøàåòñÿ, ãëàçíîå äàâëåíèå ìîæåò 
íîðìàëèçîâàòüñÿ [13]. 

Ñåðäå÷íûå ïðîÿâëåíèÿ âêëþ÷àþò ñåðäå÷íóþ 
íåäîñòàòî÷íîñòü, òàõèàðèòìèþ, êîòîðûå êîððåê-

òèðóþòñÿ â òå÷åíèå îäíîãî ãîäà ïîñëå óñïåøíîé 
ÒÃÑÊ. Òàêæå óëó÷øàåòñÿ ôóíêöèÿ ìèîêàðäà, 
ïðîõîäèìîñòü êîðîíàðíûõ àðòåðèé. Ñåðäå÷íûå  
êëàïàíû îñòàâàëèñü ðåçèñòåíòíûìè ê ïðîâåäå-
íèþ ÒÃÑÊ, è äàæå ÷àñòî ïðîãðåññèðîâàëè [13].

Ñêåëåòíûå àíîìàëèè ñîõðàíÿëèñü è ïîñëå 
ÒÃÑÊ, ïîýòîìó áîëüøèíñòâî ïàöèåíòîâ ñ òÿæå-
ëîé ôîðìîé ÌÏÑ I, èìåþùèå õîðîøåå ïðèæèâ-
ëåíèå òðàíñïëàíòàíòà, íóæäàþòñÿ â íåñêîëü-
êèõ îðòîïåäè÷åñêèõ âìåøàòåëüñòâàõ. Òåì íå 
ìåíåå, ïàöèåíòû ñ òÿæåëîé ôîðìîé ÌÏÑ I è ñ 
óñïåøíîé ÒÃÑÊ èìåþò ñíèæåíèå ñòåïåíè äèñ-
ïëàçèè «çóáîâèäíîé êîñòè» [13].

Ôåðìåíòîçàìåñòèòåëüíàÿ òåðàïèÿ. Àëü-
äóðàçèì® (ëàðîíèäàçà, èëè ðåêîìáèíàíòíàÿ ÷å-
ëîâå÷åñêàÿ α-L-èäóðîíèäàçà, êîðïîðàöèÿ «Gen-
zyme») ïðèìåíÿþò äëÿ ïàòîãåíåòè÷åñêîé òåðà-
ïèè ïàöèåíòîâ ñ ÌÏÑ I â ÑØÀ, Åâðîïå, Ðîññèè 
è ìíîãèõ äðóãèõ ñòðàíàõ. Â íàñòîÿùåå âðåìÿ 
ïðè ïðîâåäåíèè êëèíè÷åñêèõ èññëåäîâàíèé áî-
ëåå 100 ïàöèåíòîâ ñ ÌÏÑ I ïîëó÷àëè ïðåïàðàò 
«Àëüäóðàçèì®».

Ïðîñïåêòèâíîå îäíîãðóïïîâîå èññëåäîâàíèå 
(ôàçà 1/2) 10 ïàöèåíòîâ 5–22 ëåò ñ ÌÏÑ I, 
êîòîðûì åæåíåäåëüíî ïðîâîäèëè âíóòðèâåííûå 
èíôóçèè ðåêîìáèíàíòíîé ÷åëîâå÷åñêîé α-L-
èäóðîíèäàçû â äîçå 125 ÅÄ/êã â òå÷åíèå 52 
íåä, ïîêàçàëî, ÷òî ïðîèçîøëî óìåíüøåíèå ðàç-
ìåðîâ ïå÷åíè (â ñðåäíåì íà 25 %) è ñåëåçåíêè 
(â ñðåäíåì íà 20 %), ñíèæåíèå ýêñêðåöèè ãëè-
êîçàìèíîãëèêàíîâ â ìî÷å (íà 63 %), ÷àñòîòû îá-
ñòðóêòèâíîãî àïíîý ñíà (íà 61%), çíà÷èòåëüíîå 
óâåëè÷åíèå ðîñòà ïàöèåíòîâ, îáúåìà äâèæåíèé 
â ïëå÷åâûõ è ëîêòåâûõ ñóñòàâàõ, óëó÷øåíèå 
ôóíêöèîíàëüíûõ ïîêàçàòåëåé ñåðäå÷íîé äåÿ-
òåëüíîñòè è ïîâûøåíèå âûíîñëèâîñòè. Ñëåäóåò 
îòìåòèòü, ÷òî âî âðåìÿ ââåäåíèÿ ïðåïàðàòà ó 5 
ïàöèåíòîâ íàáëþäàëè ïðåõîäÿùóþ êðàïèâíèöó, 
ó 4 — ïîÿâèëèñü àíòèòåëà ê Àëüäóðàçèìó® [14].

Ïðîñïåêòèâíîå îòêðûòîå ìíîãîíàöèîíàëüíîå 
èññëåäîâàíèå (ôàçà 2) 20 ïàöèåíòîâ ìëàäøå 
ïÿòèëåòíåãî âîçðàñòà ñ ÌÏÑ I (ñðåäíèé âîç-
ðàñò 1,3 ãîäà), êîòîðûå ïîëó÷àëè åæåíåäåëüíûå 
èíôóçèè Àëüäóðàçèìà® â äîçå 100 ÅÄ/êã â òå-
÷åíèå 52 íåä (4 ïàöèåíòàì äîçà ïðåïàðàòà áûëà 
óâåëè÷åíà äî 200 ÅÄ/êã â òå÷åíèå ïîñëåäíèõ 
26 íåä èç-çà ïîâûøåíèÿ óðîâíÿ ãëèêîçàìèíî-
ãëèêàíîâ â ìî÷å íà 22-é íåäåëå ëå÷åíèÿ), ñâè-
äåòåëüñòâîâàëî î ñíèæåíèè ýêñêðåöèè ãëèêîçà-
ìèíîãëèêàíîâ â ìî÷å (íà 61,3 %), îñîáåííî ó 
ïàöèåíòîâ ñ íèçêèì óðîâíåì àíòèòåë, à òàê-
æå ó ïîëó÷àâøèõ ïðåïàðàò â äîçå 200 ÅÄ/êã. 
Ó ïîëîâèíû ïàöèåíòîâ ïðîèçîøëà íîðìàëèçà-
öèÿ ðàçìåðîâ ïå÷åíè, ó îñòàëüíûõ îíà çíà÷è-
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òåëüíî óìåíüøèëàñü. Äîëÿ ïàöèåíòîâ ñ ãèïåð-
òðîôèåé ëåâîãî æåëóäî÷êà ñíèçèëàñü ñ 53 äî 
17 %, à ìàññà ëåâîãî æåëóäî÷êà óìåíüøèëàñü 
íà 11,3 %. Óëó÷øåíèå èëè íîðìàëèçàöèþ ñíà 
ðåãèñòðèðîâàëè ó 67 % ïàöèåíòîâ. Ñëåäóåò 
ïîä÷åðêíóòü, ÷òî ó âñåõ ïàöèåíòîâ ñ ÌÏÑ I 
îòìå÷àëè íîðìàëüíîå óìñòâåííîå ðàçâèòèå. Â 
ðåçóëüòàòå èññëåäîâàíèÿ áûëà äîêàçàíà õîðî-
øàÿ ïåðåíîñèìîñòü ïðåïàðàòà «Àëüäóðàçèì®». 
Íåñìîòðÿ íà òî, ÷òî â ðåçóëüòàòå ëå÷åíèÿ ó 
âñåõ ïàöèåíòîâ âûðàáàòûâàëèñü IgG-àíòèòåëà, 
òîëüêî ó 35 % ïàöèåíòîâ ïîÿâèëèñü ñâÿçàííûå 
ñ èíôóçèåé íåçíà÷èòåëüíûå è ëåãêî êóïèðóå-
ìûå ðåàêöèè (ãèïåðòåðìèÿ, îçíîá) [15].

Äëÿ ïîäòâåðæäåíèÿ ýôôåêòèâíîñòè è áåç-
îïàñíîñòè ôåðìåíòîçàìåñòèòåëüíîé òåðàïèè 
ïðåïàðàòîì «Àëüäóðàçèì®» ïðîâîäèëè ðàíäî-
ìèçèðîâàííîå äâîéíîå ñëåïîå ïëàöåáî-êîíòðî-
ëèðóåìîå èññëåäîâàíèå (ôàçà 3). 45 ïàöèåíòàì 
ñ ÌÏÑ I ââîäèëè ëèáî Àëüäóðàçèì® â äîçå 100 
ÅÄ/êã, ëèáî ïëàöåáî åæåíåäåëüíî â òå÷åíèå 
26 íåä. Ó ïàöèåíòîâ, ïðèíèìàâøèõ Àëüäóðà-
çèì®, ïðîèçîøëî óâåëè÷åíèå ôîðñèðîâàííîé 
æèçíåííîé åìêîñòè ëåãêèõ (â ñðåäíåì íà 5,6 %, 
p=0,009), ðàññòîÿíèÿ ïðè 6-ìèíóòíîé õîäüáå 
(â ñðåäíåì íà 38,1 ìåòðà ïî ñðàâíåíèþ ñ ãðóï-
ïîé ïëàöåáî, p=0,039), óìåíüøèëñÿ ðàçìåð 
ïå÷åíè (íà 18,9 %, p=0,001), óðîâåíü ãëèêî-
çàìèíîãëèêàíîâ â ìî÷å (íà 54,1 %, p<0,001). 
Ó ïàöèåíòîâ ñ òÿæåëîé ôîðìîé ÌÏÑ I îòìå-
÷àëè çíà÷èòåëüíîå óëó÷øåíèå ñíà è îáúåìà 
äâèæåíèé â ïëå÷åâûõ ñóñòàâàõ. Òîëüêî ó îä-
íîãî ïàöèåíòà ðàçâèëîñü îñëîæíåíèå, êîòîðîå 
óñóãóáëÿëîñü ñóùåñòâóþùåé îáñòðóêöèåé âåðõ-
íèõ äûõàòåëüíûõ ïóòåé è ðåñòðèêòèâíûìè íà-
ðóøåíèÿìè ëåãêèõ, â ðåçóëüòàòå ÷åãî åìó áûëà 
ïðîâåäåíà òðàõåîñòîìèÿ. Îñòðûå ðåñïèðàòîðíûå 
çàáîëåâàíèÿ òàêæå ìîãóò âûçûâàòü ðåàêöèè, ñâÿ-
çàííûå ñ èíôóçèåé. Òàêèì îáðàçîì, ïðèìåíåíèå 
Àëüäóðàçèìà® çíà÷èòåëüíî ïîâûøàåò ôóíêöèþ 
äûõàíèÿ, îáùåå ôèçè÷åñêîå ñîñòîÿíèå áîëüíûõ, 
ñíèæàåò íàêîïëåíèå ãëèêîçàìèíîãëèêàíîâ è 
èìååò õîðîøèé ïðîôèëü áåçîïàñíîñòè [16].

Âî âðåìÿ ôàçû 3 ðàñøèðåííîãî èññëåäîâà-
íèÿ ýôôåêòèâíîñòè è áåçîïàñíîñòè Àëüäóðàçè-
ìà® ïðîâîäèëè ëå÷åíèå 45 áîëüíûõ 6–43 ëåò ñ 
ÌÏÑ I (ñðåäíèé âîçðàñò 15,7 ãîäà) â òå÷åíèå 
3,5 ëåò. Áûëî ïîêàçàíî, ÷òî ñíèæåíèå ýêñêðå-
öèè ãëèêîçàìèíîãëèêàíîâ â ìî÷å ïðîèçîøëî íà 
72±3 %, ðàçìåðû ïå÷åíè îêàçàëèñü íîðìàëüíû-
ìè ó 95 % ïàöèåíòîâ, ôîðñèðîâàííàÿ æèçíåí-
íàÿ åìêîñòü ëåãêèõ óëó÷øèëàñü èëè îñòàâàëàñü 
ñòàáèëüíîé â òå÷åíèå âñåãî ïåðèîäà íàáëþäåíèÿ 
ó 73% ïàöèåíòîâ, ðàññòîÿíèå 6-ìèíóòíîé õîäü-

áû âîçðîñëî íà 31,7±10,2 ì â ïåðâûå äâà ãîäà 
ëå÷åíèÿ ñ èòîãîâûì óâåëè÷åíèåì íà 17,1±16,8 
ì, èíäåêñ àïíîý–ãèïîïíîý âîçðîñ èëè íîðìàëè-
çîâàëñÿ ó 94 % ïàöèåíòîâ. Èíôóçèè ïðåïàðàòà 
ïåðåíîñèëèñü õîðîøî, âìåñòå ñ òåì, ó 53 % ïà-
öèåíòîâ îòìå÷àëè óìåðåííûå, ëåãêî êóïèðóå-
ìûå ðåàêöèè, êîòîðûå çíà÷èòåëüíî ñíèçèëèñü 
÷åðåç 6 ìåñ ëå÷åíèÿ. Àíòèòåëà ê Àëüäóðàçèìó® 
ïîÿâèëèñü ó 93 % ïàöèåíòîâ, îäíàêî 29 % áîëü-
íûõ, íà ìîìåíò ïîñëåäíåé îöåíêè, îêàçàëèñü 
ñåðîíåãàòèâíûìè. Òàêèì îáðàçîì, áûëà äîêàçà-
íà êëèíè÷åñêàÿ ýôôåêòèâíîñòü è áåçîïàñíîñòü 
ïðåïàðàòà «Àëüäóðàçèì®» ó ïàöèåíòîâ ñ ÌÏÑ I,
ïðè÷åì ðàííåå ëå÷åíèå ñïîñîáñòâóåò ìàêñè-
ìàëüíûì ïîçèòèâíûì ðåçóëüòàòàì [17].

×åòûðåõëåòíåå ëå÷åíèå ïðåïàðàòîì «Àëüäó-
ðàçèì®» â ôàçå 3 ðàñøèðåííîãî èññëåäîâàíèÿ 
ïîêàçàëî, ÷òî ó 5 ïàöèåíòîâ èç 8 ñòàáèëèçèðî-
âàëèñü èçìåíåíèÿ ñî ñòîðîíû îðãàíîâ çðåíèÿ 
(â òîì ÷èñëå ïîâûñèëàñü îñòðîòà çðåíèÿ) [18].

Øåñòèëåòíåe íàáëþäåíèå 5 èç 10 ïàöèåíòîâ 
â ôàçàõ 1/2 èññëåäîâàíèÿ, êîòîðûå ëå÷èëèñü 
ïðåïàðàòîì «Àëüäóðàçèì®», ñâèäåòåëüñòâîâàëî 
î òîì, ÷òî îíè èìåëè êëèíè÷åñêîå óëó÷øåíèå 
èëè ñòàáèëèçàöèþ ñîñòîÿíèÿ, â îòëè÷èå îò åñòå-
ñòâåííîãî òå÷åíèÿ çàáîëåâàíèÿ, ñíèæåíèå ýêñ-
êðåöèè ãëèêîçàìèíîãëèêàíîâ ñ ìî÷îé è óìåíü-
øåíèå ðàçìåðîâ ïå÷åíè. Ó îáñëåäóåìûõ äåòåé 
òàêæå óëó÷øèëñÿ èëè ñòàáèëèçèðîâàëñÿ äèà-
ïàçîí äâèæåíèé â ïëå÷åâûõ ñóñòàâàõ. Òå ïàöè-
åíòû, êîòîðûå ïîëó÷àëè ëå÷åíèå äî ïîëîâîãî 
ñîçðåâàíèÿ, ñóùåñòâåííî âûðîñëè [19]. 

Ïðè ñåìèëåòíåì èñïîëüçîâàíèè ïðåïàðàòà
«Àëüäóðàçèì®» çàðåãèñòðèðîâàíî óìåíüøåíèå
ãèïåðòðîôèè ëåâîãî æåëóäî÷êà ó 5 ïàöèåíòîâ 
èç 10, âìåñòå ñ òåì, ó îäíîãî ïàöèåíòà ìè-
òðàëüíûé è àîðòàëüíûé êëàïàíû îñòàâàëèñü 
óòîëùåííûìè, â íåêîòîðûõ ñëó÷àÿõ íàáëþäàëè 
ïðîãðåññèðîâàíèå ïðîöåññà, îòìå÷àëè ïîÿâëå-
íèå ðåãóðãèòàöèè [20]. 

Ñëåäóåò ïîä÷åðêíóòü, ÷òî Àëüäóðàçèì® íå 
ïðîíèêàåò ÷åðåç ãåìàòîýíöåôàëè÷åñêèé áàðüåð, 
ñëåäîâàòåëüíî, íå óëó÷øàåò êîãíèòèâíûå ôóíê-
öèè èëè äåÿòåëüíîñòü öåíòðàëüíîé íåðâíîé ñè-
ñòåìû ó ïàöèåíòîâ ñ ÌÏÑ I. Êàê ÒÃÑÊ, òàê è 
òåðàïèÿ Àëüäóðàçèìîì® íå ìîãóò ñêîððåêòèðî-
âàòü ïîðàæåíèÿ êëàïàíîâ ñåðäöà èëè ñêåëåò-
íûå àíîìàëèè, õîòÿ  óëó÷øàþò èëè ñîõðàíÿþò 
ïîäâèæíîñòü ñóñòàâîâ. Ðàííÿÿ òåðàïèÿ, íà÷à-
òàÿ äî ôîðìèðîâàíèÿ íåîáðàòèìûõ ïðîöåññîâ, 
áîëåå ýôôåêòèâíà, îñîáåííî  ïðè îñëàáëåííûõ 
ôîðìàõ ÌÏÑ I.

Ôåðìåíòîçàìåñòèòåëüíàÿ òåðàïèÿ è 
òðàíñïëàíòàöèÿ êîñòíîãî ìîçãà. Êðàòêî-
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ñðî÷íîå ïðèìåíåíèå ïðåïàðàòà «Àëüäóðàçèì®» 
(â òå÷åíèå 12 íåä äî è 8 íåä ïîñëå òðàíñïëàíòà-
öèè) â ñî÷åòàíèè ñ ÒÃÑÊ ó áîëüíûõ ñ òÿæåëîé 
ôîðìîé ÌÏÑ I ïîêàçàëî, ÷òî îíî ïàòîãåíåòè÷å-
ñêè îáîñíîâàíî è áåçîïàñíî, óìåíüøàåò ñìåðò-
íîñòü, óëó÷øàåò ïðèæèâëåíèå òðàíñïëàíòàíòà, 
îñîáåííî äëÿ ïàöèåíòîâ ñ íåçíà÷èòåëüíûìè 
êëèíè÷åñêèìè ïðîÿâëåíèÿìè. Àëüäóðàçèì® 
ìîæíî èñïîëüçîâàòü ó ïàöèåíòîâ ñ ÷àñòè÷íûì 
ïðèæèâëåíèåì òðàíñïëàíòàòà, îäíàêî îïûò â 
ýòîé ãðóïïå îãðàíè÷åí [21, 22].

Àëãîðèòì ëå÷åíèÿ [23]
Ñîîòíîøåíèå ðèñê/ïîëüçà äëÿ ÒÃÑÊ ïðî-

òèâ ôåðìåíòîçàìåñòèòåëüíîé òåðàïèè äîëæíî 
îïðåäåëÿòüñÿ èíäèâèäóàëüíî äëÿ êàæäîãî ïà-
öèåíòà ñ ÌÏÑ I. Âàæíûì ÿâëÿåòñÿ âîçðàñò ïà-
öèåíòà, ôåíîòèï çàáîëåâàíèÿ, òÿæåñòü êëèíè÷å-
ñêîé êàðòèíû áîëåçíè è ïîòåíöèàë ðîñòà. Åñëè 
óõóäøåíèå ñîñòîÿíèÿ ðåáåíêà îæèäàåìî — íà 
îñíîâàíèè êëèíè÷åñêèõ äàííûõ, ðåçóëüòàòîâ 
òåñòèðîâàíèÿ íåðâíî-ïñèõè÷åñêîãî ðàçâèòèÿ, 
èíôîðìàöèè ãåíîòèïà (íàïðèìåð, èäåíòèôèêà-
öèÿ 2 íîíñåíñ-ìóòàöèè), òî ïðè ñòàáèëèçàöèè 
íåéðîêîãíèòèâíîé ôóíêöèè ÒÃÑÊ èìååò áîëåå 
áëàãîïðèÿòíîå è äîëãîñðî÷íîå êëèíè÷åñêîå âîç-
äåéñòâèå, ÷åì ôåðìåíòîçàìåñòèòåëüíàÿ òåðàïèÿ. 
Íàçíà÷åíèå ïðåïàðàòà «Àëüäóðàçèì®» ïåðåä 
ÒÃÑÊ òàêæå óëó÷øàåò ñîñòîÿíèå çäîðîâüÿ ïà-
öèåíòîâ è óâåëè÷èâàåò èõ  øàíñû íà óñïåøíûé 
èñõîä òðàíñïëàíòàöèè. Äåòè ñ îñëàáëåííûìè 
ôåíîòèïàìè äîëæíû ïîëó÷àòü ôåðìåíòîçàìå-
ñòèòåëüíóþ òåðàïèþ.

Äëÿ äåòåé ìëàäøå äâóõ ëåò ñ êîãíèòèâíûìè 
íàðóøåíèÿìè ôåðìåíòîçàìåñòèòåëüíàÿ òåðàïèÿ 
èìååò áîëåå íèçêèé ðèñê ðàçâèòèÿ îñëîæíåíèé, 

÷åì ÒÃÑÊ, ìîæåò óìåíüøèòü ôèçè÷åñêèå ïðî-
ÿâëåíèÿ áîëåçíè è óëó÷øèòü êà÷åñòâî æèçíè 
ïàöèåíòîâ. Äëÿ áîëüíûõ äåòåé ñòàðøå 2,5 ëåò, 
ó êîòîðûõ ïñèõè÷åñêîå ðàçâèòèå óæå íàðóøåíî, 
Àëüäóðàçèì® ÿâëÿåòñÿ íåîáõîäèìûì âàðèàíòîì 
ïàòîãåíåòè÷åñêîé òåðàïèè. Äëÿ äåòåé ñòàðøå 
2,5 ëåò, êîòîðûå íå èìåþò íåâðîëîãè÷åñêèõ èëè 
êîãíèòèâíûõ ïîâðåæäåíèé, òàêæå ðåêîìåíäóåò-
ñÿ Àëüäóðàçèì®. Â ýòîì ñëó÷àå ÒÃÑÊ íå èìååò 
òåðàïåâòè÷åñêèõ ïðåèìóùåñòâ ïåðåä ôåðìåí-
òîçàìåñòèòåëüíîé òåðàïèåé è íå ïîêàçàíà äëÿ 
òàêèõ äåòåé êàê ïðîöåäóðà, îòëè÷àþùàÿñÿ âû-
ñîêèì ðèñêîì îñëîæíåíèé.

Çàêëþ÷åíèå
Òðàíñïëàíòàöèÿ ãåìîïîýòè÷åñêèõ ñòâîëîâûõ 

êëåòîê è ôåðìåíòîçàìåñòèòåëüíàÿ òåðàïèÿ —
ýôôåêòèâíûå ìåòîäû ëå÷åíèÿ ïàöèåíòîâ ñ ìó-
êîïîëèñàõàðèäîçîì I òèïà. Îíè íàèáîëåå ïî-
êàçàíû â ðàííåé ñòàäèè çàáîëåâàíèÿ äî íà-
ñòóïëåíèÿ íåîáðàòèìûõ èçìåíåíèé. Êðàéíå 
âàæíûì ÿâëÿåòñÿ ñâîåâðåìåííîå ðàñïîçíàâà-
íèå ðÿäà êëèíè÷åñêèõ ñèìïòîìîâ çàáîëåâàíèÿ, 
íàïðàâëåíèå áîëüíûõ äåòåé ê ñïåöèàëèñòàì 
ìåæäèñöèïëèíàðíîãî öåíòðà, èìåþùèõ îïûò 
â îêàçàíèè ïîìîùè ïàöèåíòàì ñ ëèçîñîìíûìè 
áîëåçíÿìè íàêîïëåíèÿ.

Êàæäûé ðåáåíîê ñ ìóêîïîëèñàõàðèäîçîì 
I òèïà ìîæåò èìåòü ðàçíóþ êëèíè÷åñêóþ êàðòè-
íó çàáîëåâàíèÿ, ïîýòîìó íå ñóùåñòâóåò åäèíîé 
ñòðàòåãèè îêàçàíèÿ ïîìîùè. Âàðèàíòû ëå÷åíèÿ 
áîëåçíè äîëæíû ðàçðàáàòûâàòüñÿ â êàæäîì îò-
äåëüíîì ñëó÷àå èíäèâèäóàëüíî, â òîì ÷èñëå â 
çàâèñèìîñòè îò âîçðàñòà ðåáåíêà, òÿæåñòè çà-
áîëåâàíèÿ, ñòåïåíè è òèïà êëèíè÷åñêîé âîâëå-
÷åííîñòè.
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