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В ПОМОЩЬ ПРАКТИЧЕСКОМУ ВРАЧУ

Мукополисахаридоз III типа, или синдром Сан-
филиппо (по МКБ-10 Е 76.2), – заболева-

ние, наследуемое по аутосомно-рецессивному типу, 
характеризующееся сниженной продукцией или пол-
ным дефицитом лизосомальных ферментов, рас-
щепляющих гликозаминогликаны. Вследствие этого 
происходит накопление гепарансульфата в клет-

ках организма, что приводит к прогрессирующему 
поражению различных органов и систем и в итоге – 
к полиорганной недостаточности и снижению 
когнитивных способностей. 

Эпидемиология. Все мукополисахаридозы явля-
ются панрасовыми и могут быть диагностированы 
в любом регионе мира. Мукополисахаридоз III типа 
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Мукополисахаридоз III типа (синдром Санфилиппо) – лизосомная болезнь накопления, которая наследуется по ауто-
сомно-рецессивному типу, характеризуется накоплением гепарансульфата в клетках организма, что приводит к развитию
полиорганной недостаточности. Встречается с частотой 1:70 тыс. новорожденных. Выделяют 4 подтипа заболевания:
A, B, C, D. Наиболее ранними симптомами болезни служат когнитивные и неврологические расстройства. Отмечаются
задержка (потеря) речевого развития, регресс приобретенных навыков, гиперреактивность, аутистические черты характера,
умственная отсталость, нарушение сна, эпилепсия; формируется агрессивное поведение, нарушается способность к пере-
движению, появляется гепатомегалия. Возможны нарушения других органов и систем – органов зрения, костной, дыха-
тельной, сердечно-сосудистой систем, ЛОР-органов, наблюдаются стоматологические проблемы. Клинически подтипы
мукополисахаридоза III практически не различимы.
Возраст постановки диагноза в среднем составляет 2–6 лет. Диагностический поиск включает проведение качественного
и количественного определения гликозаминогликанов в моче. Следует помнить, что при легких вариантах течения болезни
эти показатели могут быть в пределах нормы. В дальнейшем необходимо оценить активность соответствующих ферментов
в лейкоцитах, плазме или сыворотке крови, в фибробластах кожи. Затем проводится генетическое исследование для выяв-
ления мутации соответствующего дефектного гена. Дифференциальную диагностику следует проводить с другими видами
мукополисахаридозов, муколипидозами, ганглиозидозами, множественной сульфатазной недостаточностью, некоторыми
ревматоидными заболеваниями.
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Mucopolysaccharidosis (MPS) type III (Sanfilippo syndrome) is a lysosomal storage disease inherited in an autosomal recessive manner, it
is characterized by the accumulation of heparan sulfate in the cells of the body, which leads to the development of multiple organ failure. It
occurs with a frequency of 1: 70 thousand newborns. There are 4 subtypes of the disease: A, B, C, D. Cognitive and neurological disorders
are the earliest symptoms of the disease. Delay (loss) of speech development, regression of acquired skills, hyperreactivity, autistic char-
acter traits, mental retardation, sleep disturbance, epilepsy are noted; aggressive behavior is formed, the ability to move is impaired, hep-
atomegaly appears. There are observed the violations of other organs and systems – the organ of vision, bone, respiratory, cardiovascular
systems, ENT organs, dental problems. Clinically, the subtypes of mucopolysaccharidosis III are practically indistinguishable.
The average age at diagnosis is 2–6 years. Diagnostic search includes qualitative and quantitative determination of glycosaminogly-
cans in urine. It should be remembered that with mild variants of the disease, these indicators may be within the normal range. In the
future, it is necessary to assess the activity of the corresponding enzymes in leukocytes, plasma or serum, in skin fibroblasts. Genetic
testing is then performed to identify the mutation of the corresponding defective gene. Differential diagnosis should be carried out
with other types of mucopolysaccharidosis, mucolipidosis, gangliosidosis, multiple sulfatase deficiency, some rheumatoid diseases.
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встречается с частотой 1 на 70 тыс. новорожденных 
(от 0,17 до 2,35 на 100 тыс. живорождений в зависимо-
сти от подтипа, географических регионов и/или этни-
ческого происхождения), в равной степени как среди 
мальчиков, так и девочек. Так, частота наиболее рас-
пространенного подтипа A колеблется от 0,00 до 1,62 
на 100 тыс. живорождений. Установлено, что под-
типы A и B мукополисахаридоза III типа диагности-
руются в мире чаще, чем подтипы C и D [1]. 

Классификация. Мукополисахаридоз III может 
быть вызван дефицитом одного из четырех лизо-
сомальных ферментов и в соответствии с этим под-
разделяется на четыре клинически неразличимых 
подтипа, которые характеризуются разными биохи-
мическими дефектами (см. таблицу). Каждый из этих 
ферментов участвует в расщеплении гепарансуль-
фата, в их отсутствие или при дефиците происходит 
накопление представленного гликозаминогликана 
в тканях и органах [2].

Патогенез. В последние годы более подробно 
начал изучаться патогенез данного заболевания. 
Накопление гликозаминогликанов в лизосомах, 

приводящее к дисфункции клеток и патологии орга-
нов, служит первичным фактором развития синдрома 
Санфилиппо. 

Стало известно, что со II триместра антенаталь-
ного периода возникает накопление гепарансуль-
фата в вакуолях лизосом клеток ЦНС, в результате 
чего происходит прогрессирующее увеличение их 
размеров и образование дистрофированных аксо-
нов с истончением миелинового слоя. Вследствие 
этого начинается пролиферация микроглиальных 
клеток, которые активируют окислительные про-
цессы и выработку провоспалительных цитокинов, 
что усугубляет повреждение клеток головного мозга, 
разрываются синаптические связи (как показано 
на мышиной модели) [3]. Однако точные молеку-
лярные и клеточные механизмы, посредством кото-
рых нарушенная деградация и накопление гликоз-
аминогликанов приводят к дегенерации нейронов, 
до конца не изучены [4]. Накопление гликозамино-
гликанов и ультраструктурные изменения наблюда-
ются в соматических органах, в большей степени – 
в печени [5]. 

Нарушение функции лизосом приводит к накоп-
лению вторичных продуктов обмена (ганглиозидов 
GM2, GM3, GD3 и эфиров холестерина). Считается, 
что увеличение количества представленных липидов 
в определенных областях головного мозга обуслов-
ливает клиническую картину заболевания: сниже-
ние чувства страха и нарушение памяти (кора голов-
ного мозга, миндалевидное тело), гиперреактивность 
(латеральное ядро перегородки мозга, отвечающее 
за локомоторные функции, таламус и гипоталамус, 
обрабатывающие импульсы коры), нарушение цир-
кадного ритма (перепончатая область) [6].

Первичное и вторичное накопления продуктов 
обмена происходит не только в лизосомах, но и вне-
клеточно, что влияет на функцию и физиологию кле-
ток [7, 8]. Считается, что прогрессирующая нейродеге-
нерация у детей с мукополисахаридозом III типа – это 
результат патологической регуляции многочисленных 
клеточных путей, приводящих к нейровоспалению,

Таблица. Классификация подтипов мукополисахаридоза III типа
Table. Classification of subtypes of mucopolysaccharidosis type III

Подтип
OMIM
номер

Хромосомная
локализация

Ген Фермент Клиническая картина

A 252900 17q25.3 SGSH Гепаран-N-сульфатаза
Гирсутизм, грубые черты лица, агрессивное 
поведение, задержка речи, гепатомегалия

B 252920 17q21.2 NAGLU
N-ацетил-α-
глюкозаминидаза

Кардиомегалия, грубые черты лица, про-
грессирующая деменция, судороги, про-
должительность жизни 20–30 лет

C 252930 8p11.21 HGSNAT
Гепаран-α-глюкозами-
нид-N-ацетилтранс-
фераза

Значительная вариабельность проявлений 
в пределах одной семьи, легкие дисморфи-
ческие особенности, гирсутизм, сплено-
мегалия

D 252940 12q14.3 GNS
N-ацетилглюкозамин-
6-сульфатаза

Густые волосы, помутнение роговицы, 
нормальный рост, дизартрия
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окислительному стрессу, нарушению аутофагии 
и дефектам клеточной сигнализации [9, 10].

Общие клинические проявления. В связи с тем, 
что все подтипы синдрома Санфилиппо вызваны 
нарушениями в образовании ферментов, расщепляю-
щих гепарансульфат, их клиническая картина схожа. 
Следует подчеркнуть, что основными и самыми ран-
ними симптомами болезни служат когнитивные и нев-
рологические нарушения, а соматические проявления 
отодвигаются на второй план. Центральная нервная 
система поражается преимущественно при всех под-
типах заболевания. Вместе с тем многие отклонения 
могут оставаться недиагностированными ввиду слож-
ности осмотра детей с нарушением поведения.

Внешний вид пациентов с мукополисахаридо-
зом любого типа имеет сходные признаки, однако 
при синдроме Санфилиппо они могут быть менее 
выраженными. Постепенно формируются грубые 
черты лица. Характерны долихоцефалическая форма 
черепа, выступающие широкие, густые, часто срос-
шиеся брови, темные, густые ресницы, утолщенная 
и часто вывернутая нижняя губа и вздернутая вверх 
верхняя губа, мясистый кончик носа, гирсутизм, 
сухие и жесткие волосы [11].

Нервная система. Основное и главное проявле-
ние заболевания – поражение нервной системы. 
У пациентов с подтипами А и В мукополисахаридоза 
III типа с течением времени наблюдается уменьше-
ние серого вещества, коррелирующее со снижением 
когнитивного развития [12]. Следует подчеркнуть, 
что у разных пациентов возможна вариабельность 
выраженности симптомов. Поэтому на первой фазе 
заболевания часто ошибочно устанавливают в каче-
стве основного диагноза задержку нервно-психи-
ческого развития, синдром дефицита внимания 
или расстройство аутистического спектра [13].

Выделяются три фазы течения синдрома Сан-
филиппо. Первая фаза обычно приходится на ран-
ний дошкольный период, начальные клинические 
проявления возникают в возрасте от 1 до 4 лет, 
но так как они чаще всего неспецифичны, установить 
диагноз на данном этапе удается редко. Отмечается 
отставание в развитии или полная остановка когни-
тивных способностей; наиболее серьезный признак, 
беспокоящий родителей, – ухудшение речи или ее 
дефицит, гиперактивность. У некоторых пациентов 
диагностируют тугоухость, с чем часто связывают 
появление данных симптомов [14].

Вторая фаза начинается в 3–4 года, характеризу-
ется выраженными нарушениями поведения, мотор-
ной расторможенностью, снижением или отсутствием 
концентрации внимания, импульсивным поведением 
(доходит до такой степени, что ребенок полностью 
теряет чувство собственной безопасности), агрессией 
в отношении людей и животных, тревожностью, при-
ступами смеха и плача. Некоторые дети не способны 
научиться пользоваться горшком, а те, кто научился 

этому ранее, теряют данный навык. Прогрессирующее 
ухудшение когнитивных способностей наблюдается 
до 3–4 лет, затем происходит регресс приобретенных 
навыков. Вслед за потерей когнитивных функций сле-
дует утрата моторных навыков. Во второй фазе раз-
вития заболевания доминирует нарушение сна, кото-
рое встречается у 96% пациентов. Оно проявляется 
в затрудненном засыпании, раннем или ночном про-
буждении, уменьшении продолжительности ночного 
сна, возможно полное нарушение циркадных ритмов 
в виде отсутствия сна в ночное время и длительного 
дневного сна. Кроме того, во время ночного сна воз-
можно агрессивное поведение, приступы плача/смеха, 
жевание постельного белья. Частым проявлением 
синдрома служат аутистические черты характера, сни-
жение социальных контактов со сверстниками и роди-
телями, отсутствие чувства страха [15–17].

Третья фаза заболевания начинается с ухудшения 
двигательных функций: появляются неустойчивость 
при ходьбе, частые падения, неловкие движения 
рук и ног. В последствие такие пациенты полностью 
теряют навыки ходьбы и становятся обездвижен-
ными вследствие потери мышечной силы, спастич-
ности и поражения суставов. Со временем наблю-
дается потеря приобретенных навыков, появляются 
бульбарные нарушения, развивается тяжелое слабо-
умие. Вместе с тем у некоторых пациентов может 
наблюдаться лишь умеренная умственная отсталость 
даже в конце третьего десятилетия жизни. На второй 
и третьей фазах заболевания у пациентов могут воз-
никать эпилептические приступы [18].

Органы зрения. H. Beard и соавт. (2020) [19] впер-
вые продемонстрировали, что изменения в сетчатке 
происходят параллельно дегенеративному пораже-
нию головного мозга. У некоторых детей форми-
руются прогрессирующая ретинопатия, кистозные 
изменения макулы и сложные электроретиногра-
фические нарушения, соответствующие пострецеп-
торной дисфункции. Как правило, дети имеют про-
зрачную роговицу, но у некоторых пациентов может 
быть ее легкое помутнение. Отложение гликозамино-
гликанов в сетчатке глаз может привести к потере 
периферийного зрения и никталопии, атрофии зри-
тельного нерва, у пациентов старшего возраста раз-
вивается пигментный ретинит [20].

Костная система. Нарушения костной системы 
при синдроме Санфилиппо менее выражены, чем 
при других мукополисахаридозах, и обычно прояв-
ляются в старшем возрасте. Происходит утолщение 
костей свода черепа, снижение пневматизации при-
даточных пазух носа и ячеек сосцевидного отростка, 
вследствие чего возникают частые инфекции (отит 
и мастоидит) [21].

Отмечаются незначительные изменения таза 
в виде деформации вертлужных впадин, недоразви-
тия головок бедренных костей (это приводит к дис-
плазии тазобедренного сустава), уменьшения высоты 
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крыльев подвздошных костей. Позже могут возник-
нуть сколиоз, кифоз, поясничный лордоз, дефор-
мация стоп, снижение длины тела (вследствие ран-
ней остановки роста) в 9–10 лет, контрактуры (чаще 
в локтевых суставах), синдром запястного канала [22]. 
У детей с тяжелым фенотипом в ряде случаев форми-
руется остеонекроз головки бедренной кости [23]. 
Важно подчеркнуть, что пациенты, имеющие ограни-
чение двигательной активности, подвержены более 
высокому риску развития остеопороза и переломам 
костей, особенно при наличии дефицита/недоста-
точности витамина D [24].

Стоматологические проблемы. Часто упускае-
мыми симптомами из-за проблем в поведении стано-
вятся случайные стоматологические находки, такие 
как облитерированные камеры пульпы и корневые 
каналы, гипоплазия дентина [25, 26].

Дыхательная система и ЛОР-органы. У детей с син-
дромом Санфилиппо отмечаются частые обострения 
хронических заболеваний носа (ринит, ринорея), 
пазух, ушей. Нередко бывают увеличены миндалины 
и аденоиды, что способствует блокировке дыхатель-
ных путей. Для пациентов раннего возраста наиболее 
характерны респираторные нарушения, связанные 
с обструкцией дыхательных путей. Возможны при-
ступы апноэ во время ночного сна [27]. Характерно 
снижение слуха, обычно развивается кондуктивная 
тугоухость. Нейросенсорный компонент развивается 
по мере прогрессирования заболевания [28].

Сердечно-сосудистая система. Поражение сердца 
встречается реже и протекает легче, чем при других 
типах мукополисахаридозов. Клапанные пороки сердца 
(аномалии митрального и аортального клапанов, вклю-
чая стенозы) усугубляются с возрастом. По данным 
электрокардиографии около 15% пациентов имеют 
дефекты проводящей системы сердца [29–31].

Органы пищеварения. У 50% пациентов наблю-
дается гепатомегалия, в то время как спленомега-
лия возникает крайне редко. Отмечаются паховые 
и пупочные грыжи. В раннем возрасте возможна 
выраженная рецидивирующая диарея, в старшем воз-
расте характерны запоры [32].

Физическое развитие. Рост, масса и окружность 
головы при рождении детей с мукополисахаридо-
зом III типа находятся в пределах физиологической 
нормы. Исследования показали, что дети женского 
и мужского пола были значительно выше своих здо-
ровых сверстников до 2-летнего возраста, а рост 
мальчиков преобладал и в возрасте 4 лет. Скорость 
роста замедлялась после 4,5 года у девочек и после 
5 лет у мальчиков и в возрасте 17,5 года пациенты 
оказались значительно ниже группы сравнения. 
Окружность головы была больше у больных детей 
в течение первых 2 лет жизни, оставаясь увеличенной 
до периода физической зрелости [33, 34].

Эндокринная система. Возможно преждевре-
менное половое развитие у мальчиков, но чаще оно 

наступает в те же временные периоды, что и у здоро-
вых детей [11].

Клинические особенности мукополисахаридоза
IIIА типа. К основным проявлениям заболевания 
относятся гиперактивность (наблюдается в среднем 
в возрасте 3–4 года), потеря речи (в 5–6 лет) и спо-
собности к передвижению (в 10–11 лет). Кроме того, 
отмечаются задержка речевого развития (93%), гру-
бые черты лица (92%), аномальное поведение (75%), 
гепатомегалия (51%), расстройства аутистического 
спектра (29%) и эпилепсия (17%). Данный подтип 
представляет собой наиболее агрессивную и злокаче-
ственную форму, при которой пациенты доживают 
в среднем до 15–18 лет [35]. 

Установлены генотип-фенотипические корреля-
ции при мукополисахаридозе IIIA типа. Исследование 
включало оценку клинических данных и результаты 
молекулярных дефектов у 110 пациентов, выявленных 
в Нидерландах. Первыми клиническими признаками 
были задержка речевого развития и поведенческие 
проблемы, которые отмечались в возрасте от 1 до 6 лет. 
Другие симптомы включали нарушения сна и слуха, 
рецидивирующие инфекции верхних дыхательных 
путей, диарею и эпилепсию. Выявлено, что частые 
патогенные мутации p.R245H, p.Q380R, p.S66W 
и c.1080delC были связаны с классическим тяжелым 
фенотипом. У пациентов, гетерозиготных по мута-
ции p.S298P, в сочетании с мутацией, ассоциирован-
ной с классическим тяжелым фенотипом, достоверно 
чаще и продолжительнее сохранялись психомоторные 
функции и была больше продолжительность жизни. 
У 2 пациентов, гомозиготных по мутации p.S298P, 
и у 4, гетерозиготных по 3 миссенс-вариантам, о кото-
рых ранее не сообщалось (p.T421R, p.P180L и p.L12Q), 
отмечался ослабленный фенотип [36].

Клинические особенности мукополисахаридоза
IIIВ типа. Наиболее часто встречающиеся характе-
ристики у этих пациентов аналогичны характеристи-
кам больных мукополисахаридозом IIIА типа: грубые 
черты лица (94%), задержка речевого развития (88%), 
аномальное поведение/гиперактивность (69%), гепа-
томегалия (56%), расстройство аутистического спек-
тра (19%) и эпилепсия (13%). Средняя продолжи-
тельность жизни 17–19 лет [37].

Клинические особенности мукополисахаридоза
IIIС типа. Первые клинические признаки и сим-
птомы у больных появляются в среднем в возрасте 
3,5 года. Они включают задержку речевого (92%) 
и моторного развития (83%), поведенческие про-
блемы (83%), нарушение речи (75%) и сна (50%), диа-
рею (58%), снижение подвижности суставов (17%). 
Пациенты живут до 19–34 лет и имеют более мягкое 
течение заболевания [38].

Клинические особенности мукополисахаридоза
IIID типа. Данный подтип заболевания встреча-
ется реже всего, протекает аналогично мукополи-
сахаридозу IIIС [32].
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Генетическое консультирование. Мукополисахари-
доз III типа наследуется по аутосомно-рецессивному 
типу. Каждый сибс пациента имеет 25% шанс быть 
пораженным, 50% шанс быть бессимптомным носи-
телем мутации и 25% шанс быть здоровым. После 
установления патогенной мутации у больного члена 
семьи, страдающего мукополисахаридозом III типа, 
возможны тестирование на носительство родствен-
ников, предимплантационное генетическое тестиро-
вание и пренатальная диагностика [11]. 

Пренатальная диагностика. Тестирование про-
водится в I триместре беременности после кон-
сультации с врачом-генетиком. Для пренатальной 
диагностики предпочтительно использовать моле-
кулярно-генетический анализ. Пренатальное тести-
рование с помощью исследования ферментативной 
активности ворсинок хориона или клеток около-
плодных вод доступно в ограниченном числе центров 
по всему миру [39].

Скрининговое обследование новорожденных. Скри-
нинговое обследование новорожденных – чрезвы-
чайно эффективное средство своевременной диаг-
ностики заболеваний. В настоящее время в ряде 
стран мира внедрен и/или проходит пилотное иссле-
дование неонатальный скрининг на мукополисаха-
ридозы I и II типов [40]. Недавно был разработан 
новый высокопроизводительный мультиплексный 
метод одновременного анализа определения актив-
ности ферментов в образцах крови с использованием 
жидкостной хроматографии высокого разрешения/
тандемной масс-спектрометрии для диагностики 
некоторых лизосомных болезней, в том числе муко-
полисахаридозов I, II, IIIB, IVA, VI и VII [41].

Диагностика. Возраст постановки диагноза муко-
полисахаридоза III типа варьирует в различных стра-
нах и зависит от подтипа заболевания, но в среднем 
составляет 2–6 лет (для подтипа А – 3,5–7лет, для под-
типа B – 3,5–4,9 года, для подтипа С – 7–10,7 года, 
для подтипа D – 3,1–8,2 года). Диагностика остается 
сложной задачей, так как в первые годы жизни забо-
левание протекает бессимптомно или сопровождается 
неспецифическими симптомами [11].

Обычный диагностический поиск у пациентов 
с подозрением на мукополисахаридоз начинается 
с измерения уровня гликозаминогликанов в моче, 
продолжается определением активности специфи-
ческих ферментов и завершается идентификацией 
мутаций. Первым методом диагностики считается 
определение уровня экскреции гепарансульфата 
с мочой с помощью тонкослойной хроматографии 
или электрофореза. Причем необходимо провести 
как качественный, так и количественный анализы. 
Количество гликозаминогликанов можно определить 
в моче, сыворотке/плазме крови, высушенных пятнах 
крови, амниотической и спинномозговой жидкостях, 
в культивированных клетках и тканях. В большин-
стве случаев у детей и подростков с мукополисаха-

ридозом III типа уровень экскретируемого с мочой 
гепарансульфата превышает норму, однако у лиц 
с легкими и медленно прогрессирующими формами 
этот уровень может быть в пределах нормы или близ-
ким к ней. Важным для диагностики остается анализ 
активности ферментов в культивируемых фибробла-
стах кожи, лейкоцитах, плазме или сыворотке крови, 
который может быть использован в качестве диагно-
стического теста первой линии [42].

Идентификация вариантов в конкретных генах, 
кодирующих каждый фермент, связанный с муко-
полисахаридозом, важна для подтверждения диагноза, 
выявления носителей, генетического консультиро-
вания, пренатальной диагностики (предпочтительно 
в сочетании с ферментными анализами) и прогнози-
рования фенотипа. При мукополисахаридозе III типа 
необходимо назначение генетического исследования 
для установления мутации следующих генов: SGSH,
NAGLU, HGSNAT, GNS (в зависимости от подтипа) [32].

Секвенирование по Сэнгеру остается «золотым 
стандартом» для выявления генетических мутаций 
(точечные мутации и небольшие вставки/делеции). 
Однако более распространенным становится секве-
нирование следующего поколения – NGS, доступ-
ный и относительно недорогой метод для повседнев-
ной диагностики мукополисахаридозов. Установлено, 
что некоторые мутации связаны с более мягкими 
фенотипами мукополисахаридоза IIIА типа (p.Arg-
206Pro, p.Ser347Phe, p.Asp444Gly, p.Glu369Lys, p.Pro-
128Leu), мукополисахаридоза IIIC типа (p.Gly262Arg 
и p.Ser539Cys), в то время как другие были связаны 
с тяжелым фенотипом мукополисахаридоза IIIА типа 
(p.Arg433Gln) [43].

Накопления гликозаминогликанов также при-
водят к сложной дисфункции с формированием вто-
ричных маркеров, таких как гликосфинголипиды, 
фосфолипиды и холестерин. В качестве маркеров 
поражения ЦНС можно использовать оценку уровня 
гликосфинголипидов, таких как GM1- и GM3-
ганглиозиды. Некоторые авторы также рекомендуют 
измерение уровня дисахаридов, гепаринового кофак-
тора II-тромбинового комплекса [44, 45].

После установления диагноза требуется инстру-
ментальная диагностика для контроля за состоя-
нием ребенка: ультразвуковое исследование органов 
брюшной полости, селезенки, почек, рентгеногра-
фия скелета, электронейромиография, аудиометрия, 
спирометрия, электроэнцефалография, полисомно-
графия, электро- и эхокардиография, магнитно-
резонансная томография головного мозга, шейного 
отдела позвоночника [46]. 

Дифференциальная диагностика. Так как клиниче-
ские проявления синдрома Санфилиппо чаще всего 
начинаются с неврологических, а не с соматических 
нарушений, как при других мукополисахаридозах, 
то дифференциальную диагностику в первую очередь 
следует проводить с различными формами задержки 
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нервно-психического развития и речи, с расстрой-
ствами аутистического спектра, синдромом дефицита 
внимания и гиперактивности. При появлении дис-
морфологических черт лица и характерных сомати-
ческих признаков необходимо уточнить тип и подтип 
мукополисахаридоза. Выраженное поражение опор-
но-двигательного аппарата, тугоподвижность суста-
вов, боли, уплотнение кожи – основание для про-
ведения дифференциального диагноза с такими 
заболеваниями, как артрогрипоз, склеродермия, 
полимиозит, артрит (юношеский, ревматоидный, 
псориатический). Заболевание обязательно следует 
дифференцировать от других видами мукополисаха-
ридозов, муколипидозами, ганглиозидозами, множе-
ственной сульфатазной недостаточностью [22, 47].

Прогноз. Мукополисахаридоз III типа – прогрес-
сирующее заболевание. Ввиду отсутствия специфи-
ческого лечения у больных развиваются тяжелые 
нарушения когнитивных, неврологических и сома-
тических функций с последующим переходом паци-
ентов в вегетативное состояние. Продолжительность 
жизни может варьировать в зависимости от подтипа 
заболевания и степени его проявления, но чаще всего 
пациенты умирают на втором-третьем десятилетии 
жизни. Инфекции дыхательных путей, особенно 
пневмония, остаются ведущей причиной смертности 
при синдроме Санфилиппо типов А и В. Некоторые 
пациенты доживают до более взрослого состояния, 
но это сопровождается значительным снижением 
качества жизни [48].
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