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Резюме

Клинический случай ребенка с коморбидной патологией демонстрирует высокое значение настороженности специа-
листов различного профиля педиатрической сети. Немаловажное значение занимают врачи детской фтизиатрической 
сети, поскольку у детей с генетическими заболеваниями туберкулез может протекать под «масками» других патологий. 
Мукополисахаридоз I типа (МПС I) – это редкое генетическое заболевание, причиной развития которого является 
мутация гена IDUA, который кодирует фермент альфа- L-идуронидазу. Синдром Гурлер, который является наиболее 
тяжелой формой МПС I требует особого внимания по недопущению развития тяжелых осложнений, которые зачастую 
приводят к летальному исходу.
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Summary

A clinical case of a child with comorbid pathology demonstrates the high importance of alertness of specialists of various 
profi les of the pediatric network. Doctors of the pediatric phthisiology network are of no small importance, since in children 
with genetic diseases, tuberculosis can proceed under the «masks» of other pathologies. Mucopolysaccharidosis type I (MPS 
I) is a rare genetic disease caused by a mutation of the IDUA gene, which encodes the enzyme alpha- L-iduronidase. Hurler 
syndrome, which is the most severe form of MPS I, requires special attention to prevent the development of severe compli-
cations, which often lead to death.
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Введение

Проблема редких заболеваний в России и многих 
других странах мира имеет высокую актуальность, 
в ее решении заинтересованы государства многих 
стран, медицинское сообщество, средства массовой 
информации, родители больных детей и родитель-
ские ассоциации [1]. Проблема приобретает более 
серьезный характер и в том числе за счет расши-
рения возможностей ранней диагностики редких 
(орфанных) заболеваний и появлению эффектив-
ных методов лечения [1]. Включение современных 
технологий позволило выявлять редкие болезни 
на ранних стадиях и своевременно назначать те-
рапию для предупреждения развития осложнений 
и снижение риска летального исхода [1]. Орфанные 
болезни остаются актуальными не только среди 
врачей- генетиков, но и узких специалистов различ-
ного профиля. Немаловажное значение в решении 
этой проблемы занимают врачи детской фтизиа-
трической сети, поскольку у детей с орфанными 
болезнями туберкулезная инфекция (ТИ) и тубер-
кулез (ТБ) могут протекать под «масками» других 
патологий. ТИ является «предболезнью» с дли-
тельным скрытым течением и постоянной угрозой 

развития активной формы ТБ легких особенно 
у детей с сопутствующей (генетической) патоло-
гией при снижении иммунной защиты организма 
ребенка [2, 3, 4].

По данным Европейского союза организаций 
(EURORDIS), более 75% генетических заболеваний 
развиваются у детей от 0 до 3 лет, нередко приводя-
щие к инвалидизации (в 65% случаев) [1].

Мукополисахаридоз I типа (МПС I) – это редкое 
генетическое заболевание, причиной развития 
которого является мутация гена IDUA, который 
кодирует фермент альфа- L-идуронидазу [5].

Частота МПС I составляет 1 на 100 тыс. ново-
рожденных, 50–80% пациентов имеют тяжелую 
форму заболевания (синдром Гурлер) [6].

В зависимости от тяжести течения МПС I выде-
ляют три клинических типа: синдром Шейе, син-
дром Гурлер – Шейе и синдром Гурлер [5, 7].

Синдром Гурлер – это самая тяжелая форма, 
обычно проявляется в течение первого года жизни. 
У детей с синдромом Гурлер быстро развиваются 
значительные когнитивные нарушения и сомати-
ческие заболевания со стороны многих органов 
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и систем, осложнения которых приводят к леталь-
ному исходу в течение первых десяти лет жизни 
при отсутствии лечения [7].

Цель исследования – оценить течение ранне-
го периода первичной туберкулезной инфекции 
(РППТИ) у девочки с синдромом Гурлер.

Материалы и методы

Проанализирована история болезни девочки 6 лет с МПС I (синдром Гурлер), родители которой обрати-
лись в Противотуберкулезный диспансер (ПТД) № 3 с целью исключения локальной формы ТБ у ребенка.

Результаты исследования

Девочка П., 2018 г. р., пол – женский, родилась 
в г. Томск (в Санкт- Петербурге с 2019 года) от тре-
тьей беременности (первая – медикаментозный 
аборт, вторая – замершая беременность на 10 неде-
ле), первых родов. Девочка родилась на 40 неделе 
естественным путем с массой 3840 г, длиной тела – 
54 см, по шкале APGAR – 8/9 баллов. В роддоме при-
вита БЦЖ. Далее, прививки по индивидуальному 
календарю.

При рождении диагностирована двусторонняя 
косолапость (гипсование и операция Пансетти 
(ахиллотомия) в 3 месяца справа, консервативно 
слева). С первого месяца жизни мама отмечала 
шумное дыхание и грубый тон крика у ребенка. 
В течение первого года жизни девочка часто болела 
рецидивирующими отитами (до 5 раз в год), отме-
чалась задержка развития. К 7 месяцам отмечалось 
огруб ление черт лица, стигмы дизэмбриогенеза: 
укорочение шеи, воронкообразная деформация 
грудной клетки, выраженная кифотическая де-
формация на уровне грудопоясничного перехода, 
деформация и ограничение движений пальцев 
обеих кистей, вальгусная деформация на уровне 
коленных суставов.

В 2019 году в условиях общей лечебной сети был 
проведен первый скрининг на ТБ. Девочке была 
поставлена проба Манту с 2 ТЕ – результат р 5 мм 
(поствакцинальная аллергия после вакцины БЦЖ). 
В этом же году была проведена аллогенная нерод-
ственная трансплантация костного мозга (ТКМ) от 
полностью совместимого донора. В 2021 и 2022 гг. 
проба Манту с 2 ТЕ – отрицательный результат 
(анергия вследствие ТКМ). Проба Манту с 2 ТЕ от 
2023 года – р 5 мм, что говорит о развитии РППТИ. 
В 2024 году был проведен очередной ежегодный 
скрининг (проба Манту с 2 ТЕ – р 4 мм (сомнитель-
ный результат). Сомнительный характер пробы 

Манту послужил причиной обращения в ПТД. 
С целью исключения локальной формы ТБ было 
предложено выполнить обзорную рентгенограмму 
грудной клетки и пробу с аллергеном туберкулез-
ным рекомбинантным (АТР), от последнего мать 
отказалась. По результатам обзорной рентгено-
граммы инфильтративных и очаговых изменений 
в легких не выявлено. Оценка течения РППТИ на 
рис. 1.

В настоящее время девочка наблюдается сур-
дологом по поводу левосторонней кондуктивной 
тугоухости I–II степени, офтальмологом (кератопа-
тия и гиперметропия обоих глаз средней степени), 
неврологом по поводу задержки психомоторного 
развития (в речи девочки присутствуют отдельные 
слова слоговые (более 100), звуки, звукоподража-
ние).

Детский сад не посещает.
Клинический анализ крови – КФК 29,36 

Ед/л – была направлена на консультацию к карди-
ологу и кардиоревматологу. Заключение электро-
кардиограммы (ЭКГ) – ритм синусовый, частота 
сердечных сокращения (ЧСС) 97 ударов в минуту, 
глубокий SV4-V6, QSV1 снижен вольтаж QRS в от-
ведениях от конечностей. Электрическая ось серд-
ца отклонена вправо. Поворот сердца по часовой 
стрелке. При выполнении эхокардиографии – при-
знаки недостаточности митрального клапана I ст., 
МАРС: дополнительная хорда левого желудочка.

В 10 месяцев девочка была направлена на кон-
сультацию генетика, заподозрен мукополисахари-
доз (огруб ление черт лица, стигмы дизэмбриогенеза 
в 7 мес.). Девочке была проведена энзимодиагно-
стика с целью определения показателей фермен-
та альфа- L-идуронидазы (0,01 нМ/мг/час (нор-
ма 1–25)). Методом секвенирования по Сэнгеру 
проведен полный анализ гена IDUA. Выставлен 

БЦЖ

0 л. 1,1 г. 1,6 г. 3 г. 4 г. 5,1 г. 6,2 г.

Аллогенная
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ТКМ
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скрининг Второй

скрининг
Четвертый
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Проба Манту с 2 ТЕ
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Рисунок 1.
Оценка течения 
РППТИ у девочки 
с синдромом 
Гурлер.

Figure 1.
Evaluation of the 
course of the early 
period of primary 
tuberculosis infec-
tion in a girl with 
Hurler syndrome.
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диагноз: МПС I (синдром Гурлер). Состояние после 
аллогенной неродственной ТКМ от полностью 
совместимого донора. Смешанный химеризм. 
Инфицирована МБТ с прошлых лет

Осложнение: Энцефалопатия в структуре МПС 
I, выход из моторной алалии, задержка психомо-
торного развития. Локальный кифоз С2–5, грудо-
поясничного перехода. Воронкообразная дефор-
мация грудной клетки. Двусторонний подвывих 
бедра. Ограничение отведения в плечевых суставах, 
контрактуры локтевых и лузезапястных суста-
вов. Вальгусная деформация коленных суставов. 
Двусторонняя врожденная косолапость, состоя-
ние после ахиллотомии от 2018 г. Плоскостопие. 
Карпальный туннельный синдром с многоуров-
невым стенозирующим лигаментитом 1–5 пальцев 

с двух сторон. Состояние после резекции попереч-
ной связки запястья, устранение стенозирующего 
лигаментита сухожилий сгибателей 1–5 пальцев 
на правой кисти от 2022 г. Недостаточность ми-
трального клапана I степени. Кератопатия средней 
степени OU в структуре МПС I (буллезная oS?). 
Гиперметропия средней степени OU. Хронический 
риноаденоидит, ремиссия. Гипертрофия небных 
миндалин II–III степени. Гипертрофия аденоидов 
II ст. Состоние после оптико- эндоскопической 
аденотомии от 2022 г. Хронический двусторон-
ний эксудативный средний отит. Кондуктивная 
тугоухость III степени справа, IV степени слева. 
Двусторонний рецидивирующий экссудативный 
отит, состояние после шунтирования барабанных 
полостей с двух сторон от 2020 и 2021 гг.

Заключение

МПС I является тяжелой жизнеугрожающей па-
тологией, требующей ранней диагностики. Дети 
с МПС I требуют клинической настороженности 
разных специалистов и реализации диагностиче-
ского алгоритма с определением фермента альфа- 
L-идуронидазы.

Данный клинический случай демонстрирует 
сложность ранней верификации МПС I, особен-
ности течения РППТИ. Диагноз орфанного забо-
левания подразумевает диспансерное наблюдение 
с привлечением специалистов различного профиля 
и разработку оптимального плана мероприятий по 
реабилитации пациентов.

Фтизиатрическая настороженность у данного 
ребенка обусловлена тем, что ребенок находится 
в группе риска по ТБ. Причины динамики тубер-
кулиновых проб у пациентки:

1. После ТКМ произошла анергия к туберкулину 
вследствие приема цитостатиков и препаратов 
сопровождения (2 отрицательные пробы Манту 
после положительной).

2. Развитие РППТИ в 2023 году вследствие эндо-
генных причин (инфицирование МБТ).

3. Постепенная адаптация организма и реконвер-
сия чувствительности к туберкулину благодаря 
клеткам- памяти (ранее в литературе не описано).
Ранняя диагностика лизосомных болезней на-

копления, в частности МПС I, способствует улуч-
шению прогноза заболевания и качества жизни 
пациента, а также снижению летальностиСвоев-
ременная диагностика лизосомных болезней на-
копления, в частности МПС I, способствует улуч-
шению прогноза заболевания и качества жизни 
пациента, а также снижению летальности.
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