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Мукополисахаридоз, тип II (МПС II, синдром Хантера) — это Х-сцепленное наследственное заболевание из группы 
лизосомных болезней накопления, распространенность которого составляет 3–7 случаев на 1 млн живорожденных 
мальчиков. МПС II возникает в результате дефицита фермента идуронат-2-сульфатазы вследствие патологических 
изменений в структуре гена IDS. Дефицит фермента приводит к накоплению гликозаминогликанов (ГАГ) дерматансуль-
фата и гепарансульфата в лизосомах. Последнее обусловливает поражение органов и систем организма с развитием 
клинической картины заболевания: появление грубых черт лица, рецидивирующие инфекции верхних дыхательных 
путей, снижение слуха вплоть до полной потери, патология сердечно-сосудистой и дыхательной систем, гепатоспле-
номегалия, аномалии опорно-двигательного аппарата, низкий рост, поражение центральной нервной системы. 
Ферментозаместительная терапия препаратом идурсульфаза, внедренная в клиническую практику 15 лет назад, зна-
чительно изменила качество жизни пациентов. Идурсульфаза является очищенной формой естественного лизосомно-
го фермента идуронат-2-сульфатазы, полученной с использованием линии клеток человека. Поступление экзогенного 
фермента способствует катаболизму ГАГ в клетках. В статье приведен анализ результатов зарубежных и отечествен-
ных исследований эффективности и безопасности препарата, его влияния на выживаемость больных с МПС II.
Ключевые слова: мукополисахаридоз, тип II, синдром Хантера, идурсульфаза, ферментозаместительная терапия, 
выживаемость
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ВВЕДЕНИЕ
Мукополисахаридоз, тип II (МПС II) является Х-сцеп-

ленным рецессивным наследственным заболеванием. 
МПС II выявляется преимущественно у лиц мужского 
пола [1], однако в мире описано около двадцати случаев 
заболевания у женщин [1, 2], среди которых одна девоч-
ка — из России [3]. МПС II — хроническое, прогрессиру-
ющее заболевание; возможно как легкое, так и тяжелое 
течение болезни. МПС II как синдром впервые был 
описан Чарльзом Хантером в 1917 г. Доктор обследовал 
двух братьев 8 и 10 лет и обратил внимание на низкий 
рост детей, большие головы, наличие пупочной грыжи 
и тугоподвижности в суставах. При этом у младшего брата 
был когнитивный дефицит, у старшего интеллектуальное 
развитие соответствовало возрасту. Мальчики умерли 
в возрасте 11 и 16 лет соответственно из-за респиратор-
ных и сердечно-сосудистых осложнений [4].

КЛИНИЧЕСКИЕ ФОРМЫ МПС II
Как правило, дети с МПС II рождаются без призна-

ков болезни, с нормальными антропометрическими 
данными и развитием в первые месяцы жизни, соответ-

ствующим возрасту [1, 5]. Клинические симптомы забо-
левания появляются постепенно. В возрасте 1–3 лет 
дебютирует нейропатическая форма МПС II, в резуль-
тате фенотип заболевания с характерными когнитив-
ными и поведенческими нарушениями имеют около 
60% больных [5]. К 1,5–2 годам жизни могут проявиться 
признаки задержки психоречевого развития. Дети ста-
новятся гиперактивными и агрессивными. Постепенно 
прогрессирует неврологическая симптоматика, которая 
с возрастом становится все более выраженной вплоть 
до формирования тяжелых двигательных нарушений. 
С возрастом происходит регресс навыков, нарушение 
координации движений, изменяются поведение и сон. 
Неуклонное прогрессирование поражения централь-
ной нервной системы (ЦНС) приводит к развитию спа-
стического тетрапареза, псевдобульбарных нарушений, 
судорожного синдрома, компрессии шейного отдела 
спинного мозга. У части пациентов выявляется гидро-
цефалия [6, 7].

Ненейропатический фенотип заболевания манифе-
стирует с 5-летнего возраста и старше. Для него харак-
терно отсутствие прогрессирующего поражения ЦНС, 
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когнитивного дефицита и поведенческих нарушений [8]. 
При ненейропатическом фенотипе МПС II качество жиз-
ни и выживаемость пациентов значительно выше, чем 
у пациентов с нейропатическим фенотипом болезни [7]. 
По данным HOS (Hunter Outcome Survey), единственного 
масштабного (119 наблюдений) международного наблю-
дательного исследования (регистра) пациентов с МПС II, 
средний возраст смерти больных с когнитивными нару-
шениями ниже, чем у пациентов без когнитивных нару-
шений (11,7 и 14,1 лет соответственно) [9].

ДИАГНОСТИКА МПС II
Диагноз «мукополисахаридоз» устанавливают на 

ос  новании клинической картины заболевания. Изме-
рение уровня гликозаминогликанов (ГАГ) гепарансуль-
фата и дерматансульфата в моче является скринин-
говым, но не диагностическим тестом. Отрицательный 
результат анализа мочи на ГАГ не исключает наличие 
МПС II [10]. «Золотым стандартом» диагностики болезни 
является определение активности фермента идуронат-
2-сульфатазы (iduronate-2-sulfatase; I2S), при этом пред-
варительно обязательно должен быть исключен мно-
жественный дефицит сульфатаз [11, 12]. Вместе с тем 
окончательный диагноз может быть установлен после 
обнаружения патологических изменений в гене IDS 
(Xq28) [11–13]. На сегодняшний день выявлено более 
350 вариантов этого гена, обусловленных делециями, 
инсерциями, точечными изменениями сайта сплайсин-
га и миссенс-мутациями. Генетическая гетерогенность 
МПС II может объяснить значительное разнообразие 
клинических фенотипов заболевания [8, 12].

ЛЕЧЕНИЕ БОЛЬНЫХ С МПС II
Лечение МПС II 15 лет назад носило симптомати-

ческий и паллиативный характер. Однако в 2006 г. 
в США для лечения пациентов с этой болезнью был 
одобрен препарат идурсульфаза (Elaprase, Shire Human 
Genetic Therapies). В 2007 г. препарат стал доступен 
в Европейском Союзе, а в 2008 г. — в Российской 

Федерации. В настоящее время идурсульфаза применя-
ется более чем в 60 странах [14]. Препарат является очи-
щенной формой естественного лизосомного фермента, 
его действие обусловлено связыванием с рецепторами 
манноза-6-фосфата (M6P) на поверхности клетки, после-
дующим проникновением фермента внутрь клетки и ката-
болизмом накопленных в лизосомах ГАГ [8].

Сразу после регистрации препарата D.J. Coman 
и соавт. провели опрос родителей и опекунов 249 больных 
с МПС II из США и Австралии об их отношении к фермен-
тозаместительной терапии (ФЗТ) [15]. Валидированный 
опросник включал гипотетические клинические сцена-
рии, касающиеся применения ФЗТ. В целом 92% опро-
шенных высказались за ее проведение в тех случаях, 
когда пациент имел тяжелое поражение внутренних орга-
нов при сохранном интеллекте; 69% придерживались 
мнения, что проводить ФЗТ необходимо, когда физиче-
ские ограничения умеренные, а интеллект сохранен. За 
проведение при наличии тяжелых соматических и когни-
тивных проблем высказались 47% опрошенных. Однако 
77% согласились на проведение ФЗТ, только если лече-
ние, начатое на ранней стадии болезни, продлит жизнь 
и повысит ее качество у больных детей. Таким образом, 
большинство респондентов высказались за проведение 
ФЗТ у пациентов с МПС II, даже если терапия не изменит 
их интеллектуальное состояние, хотя в то время еще не 
было накоплено достаточно данных о ее эффективности 
и безопасности. В этом же исследовании было показано, 
что еженедельная ФЗТ вынуждает изменить график уче-
бы и/или работы [15].

Эффективность ферментозаместительной терапии

Одобрение идурсульфазы для применения в кли -
нической практике было обосновано результатами 
фазы  II/III клинического исследования, в котором при-
няли участие 96 пациентов в возрасте от 5 лет до 
31 года [16]. Невключение в исследование пациентов 
в возрасте до 5 лет было связано с необходимостью 
выполнения тестов оценки функции внешнего дыха-
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Mucopolysaccharidosis type II (MPS II; Hunter syndrome) is X-linked hereditary disease from the group of lysosomal storage disease. 
Its prevalence is 3–7 cases per 1 million live-born boys. MPS II occurs due to the deficiency of iduronate-2-sulfatase enzyme because 
of pathological changes in the structure of the IDS gene. Enzyme deficiency leads to the accumulation of glycosaminoglycans (GAGs), 
dermatan sulfate and heparan sulfate, in lysosomes. This leads to the damage of various organs and systems in the body with further 
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ния и 6-минутной ходьбы. Пациенты получали инфу-
зии идурсульфазы в дозе 0,5 мг/кг 1 раз в неделю 
или 1 раз в 2 недели (попеременно с плацебо) или 
только плацебо. Основными показателями эффектив-
ности идурсульфазы были форсированная жизненная 
емкость легких (ФЖЕЛ) и тест с 6-минутной ходьбой. 
В результате у пациентов, получавших ФЗТ, отмечено 
значительное повышение значений указанных показа-
телей по сравнению с пациентами в группе плацебо. 
Наилучшие результаты отмечены в группе больных, 
получавших ФЗТ еженедельно: через 53 нед дистанция 
в тесте с 6-минутной ходьбой увеличилась в среднем 
на 44 м; в группе с введением идурсульфазы через 
неделю — на 30 м; в группе плацебо — на 7 м. Умень-
шились объемы печени и селезенки в группе с еже-
недельным введением препарата соответственно на 
25/25%, в группе с введением идурсульфазы через 
неделю — на 24/20%, в группе плацебо — на 0,8/7,2% 
[16]. Пациенты, завершившие плацебо-контролируемое 
исследование (n = 94), были включены в открытое про-
лонгированное исследование, в котором они получали 
еженедельные инфузии 0,5 мг/кг идурсульфазы еще 
в течение 2 лет. Наблюдалось увеличение дистанции 
в тесте с 6-минутной ходьбой и объема движения в пле-
чевом суставе, уменьшение размеров печени и селе-
зенки, а также повышение оценки качества жизни [17].

В 2013 г. завершилось 53-недельное открытое кли-
ническое исследование безопасности идурсульфазы 
в дозировке 0,5 мг/кг еженедельно у детей в возрасте 
1,4–7,5 лет (n = 28). Единственным серьезным неже-
лательным явлением было апноэ во сне у двух пациен-
тов, у остальных реакции были легкими или умеренны-
ми: повышение температуры, головная боль умеренной 
интенсивности, высыпания, гиперемия кожи, тошнота 
[18]. Нежелательные явления, с которыми столкнулись 
пациенты, были схожи с теми, которые наблюдались 
у пациентов в возрасте � 5 лет в ходе основного кли-
нического исследования идурсульфазы [16]. В большин-
стве случаев побочные реакции возникали в первые 
3 мес терапии [19].

Нерешенным остается вопрос необходимости тера-
пии пациентов с когнитивным дефицитом, так как идур-
сульфаза не проникает через гематоэнцефалический 
барьер, и, как следствие, патология ЦНС прогрессирует 
даже на фоне ФЗТ [20]. Экспертная группа, созданная для 
изучения этого вопроса, проанализировав результаты 
лечения 66 пациентов, пришла к выводу, что у большин-
ства больных с нейропатическим фенотипом МПС II на 
фоне ФЗТ происходило уменьшение размеров печени 
и селезенки, увеличение подвижности в суставах, паци-
енты реже болели респираторными заболеваниями, при 
этом у них сохранялся интеллект. Было решено, что тяже-
лые пациенты являются кандидатами для ФЗТ в тече-
ние 6–12 мес, за исключением пациентов, находящихся 
в вегетативном состоянии или с крайне высоким риском 
смерти в ближайшее время, согласно оценке врача. При 
этом эксперты отметили, что цель такого лечения, ожида-
емые результаты, пользу, риски, критерии прекращения 
лечения необходимо заранее обсудить с родителями или 
опекуном ребенка и на основании этого обсуждения при-
нимать согласованное решение о продолжении или пре-
кращении терапии [20].

Результаты ФЗТ (идурсульфаза в дозировке 0,5 мг/кг 
внутривенно еженедельно на протяжении как минимум 
2 лет подряд) больных с нейропатическим фенотипом 
МПС II были изучены в ретроспективном (данные историй 
болезни) наблюдательном исследовании C. Lampe и соавт. 

[21]. Были проанализированы 7 показателей у 22 паци-
ентов: концентрация ГАГ в моче, скелетные изменения, 
объем движений в суставах, наличие гепато-/сплено-
мегалии, структура кожи/волос, частота респираторных 
заболеваний, случаев диареи и госпитализации. Возраст 
пациентов на момент постановки диагноза составлял от 
2 мес до 5 лет, а возраст начала ФЗТ идурсульфазой — 
от 18 мес до 21 года. У одного из 22 пациентов наблюда-
лась положительная динамика всех семи соматических 
признаков/симптомов болезни, у 17 — от пяти до шести 
соматических признаков/симптомов и у 4 — четырех 
соматических признаков/симптомов. Инфузионные реак-
ции на введение препарата возникли у 4 пациентов и во 
всех случаях были успешно купированы. У 2 пациентов 
отмечено небольшое восстановление когнитивных функ-
ций, у 3 — функции сохранились на прежнем уровне, 
у 17 — когнитивные функции постепенно снижались [21]. 
На основании полученных результатов был сделан вывод: 
длительное лечение идурсульфазой пациентов с нейропа-
тическим фенотипом МПС II приводит к восстановлению 
соматических функций. Эффективность ФЗТ не снизилась 
со временем, даже после 3–5 лет лечения. Идурсульфаза 
не проникает через гематоэнцефалический барьер, одна-
ко препарат снижает частоту ночного апноэ, способствует 
нормализации сна, что благоприятно отразилось и на 
взаимоотношениях внутри семьи [21].

Эффективность раннего начала ФЗТ (в возрасте до 
1 года) была показана в другом исследовании C. Lampe 
и соавт. на примере 8 пациентов с МПС II [22]. У 6 пациен-
тов диагноз был поставлен на основании отягощенного 
семейного анамнеза по МПС. Самый маленький пациент 
на момент начала лечения был в возрасте 10 сут, самый 
старший — 6,5 мес, продолжительность лечения варьи-
ровала от 6 нед до 5,5 лет. У 6/8 пациентов выявлена 
органомегалия, у 5/8 — легкие фенотипические проявле-
ния, у 3/8 — пупочная и/или паховая грыжа. Из 5 паци-
ентов, прошедших обследование опорно-двигательно-
го аппарата перед началом ФЗТ, у 4 были выявлены 
патологии позвоночника — кифоз или гиббус. Ни у кого 
из детей не возникло побочных реакций, связанных 
с инфузией. У всех пациентов, получавших лечение более 
6 нед, наблюдалось восстановление и/или стабилиза-
ция некоторых соматических проявлений: нормализова-
лись размеры печени, снижались темпы прогрессиро-
вания кардиоваскулярной патологии, снижалась частота 
респираторных инфекций. Некоторые родители сравнили 
эффективность раннего начала ФЗТ и начала терапии 
в более позднем возрасте у других больных в семье. Они 
отметили, что в первом случае клинические проявления 
болезни были менее тяжелыми [22].

А. Tylki-Szymanska и соавт. опубликовали интересный 
случай наблюдения разнояйцовых мальчиков-близне-
цов, один из которых был болен МПС II [23]. В данной 
семье МПС II был также диагностирован у старшей сестры 
пробанда, у которой мутация c.1568A>G в гене IDS 
сочеталась с почти полной инактивацией Х-хромосомы, 
несущей аллель гена IDS дикого типа отцовского про-
исхождения. Пробанд начал терапию идурсульфазой 
с 3-месячного возраста без значимых побочных реак-
ций. После 3 лет лечения у ребенка отмечалось нормаль-
ное соматическое развитие. Единственным проявлени-
ем болезни была незначительная деформация одного 
позвонка. У старшей сестры пробанда, лечение которой 
было начато в 5-летнем возрасте, уже в возрасте 3 лет 
сформировались грубые черты лица, контрактуры в лок-
тевых, тазобедренных и голеностопных суставах, гепато-
мегалия и пупочная грыжа [23].
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Эффективность идурсульфазы подтверждена в ряде 
регистрационных клинических и наблюдательных иссле-
дований с участием более 750 пациентов. Это и рандоми-
зированные двойные слепые плацебо-контролируемые 
исследования фазы I/II [16, 17] и фазы II/III [16, 17], 
открытые исследования фазы IV [24]. L. Bradley и соавт. 
[25] проанализировали 25 клинических исследований 
и подтвердили значимое снижение концентрации ГАГ 
в моче пациентов на фоне 53-недельной ФЗТ идурсуль-
фазой в дозировке 0,5 мг/кг в неделю в сравнении с пла-
цебо: средняя разница составила 207 мкг/мг (95% дове-
рительный интервал от –285 до –130). Показано также, 
что снижение концентрации ГАГ было дозозависимым 
(более высокая дозировка привела к большему сни-
жению), что было отмечено и в других исследованиях 
[26, 27]. Кроме того, наблюдалось уменьшение раз-
меров печени: гепатомегалия отмечалась у 75% неле-
ченых пациентов, но после 1 года ФЗТ объем печени 
у 80% пациентов нормализовался независимо от дозы 
препарата [25, 27]. Средняя дистанция в тесте с 6-минут-
ной ходьбой на фоне ФЗТ увеличилась во всех этих иссле-
дованиях (в среднем за 1 год на 10%) [16]. Кроме того, 
ФЗТ привела к менее резкому снижению роста пациен-
тов с МПС II при поправке с учетом возраста. Этот эффект 
был заметен при начале терапии в возрасте до 10 лет 
[25]. У нелеченых пациентов рост замедляется примерно 
в возрасте 4–5 лет [25]. Эффективность идурсульфазы по 
сравнению с плацебо в отношении динамики функцио-
нальных характеристик пациента (ФЖЕЛ, 6-минутный 
тест с ходьбой), снижения экскреции ГАГ с мочой, умень-
шения размеров печени и селезенки была подтверждена 
в кокрейновском обзоре [28].

Влияние ферментозаместительной терапии 

на выживаемость больных с МПС II

Важной характеристикой эффективности ФЗТ явля-
ется показатель выживаемости пациентов с МПС II. По 
некоторым данным, ФЗТ увеличивает выживаемость 
пациентов с МПС, что обусловлено повышением осве-
домленности врачей, качеством диагностики болезни 
и ранним назначением терапии [28, 29]. При этом важ-
но учитывать, что продолжительность жизни нелеченых 
пациентов с МПС II значительно ниже, чем в популяции. 
Пациенты с когнитивным дефицитом умирают на втором 
десятилетии жизни из-за дыхательной и/или сердечной 
недостаточности [30].

A. Broomfield и соавт. проанализировали данные 
110 детей с МПС II из Англии [31]. Медиана продолжи-
тельности наблюдения составила 10 лет 3 мес (диапа-
зон — от 1 года 2 мес до 18 лет 6 мес). ФЗТ получали 
78 пациентов, 18 — только симптоматическое лечение, 
7 больным выполнена трансплантация гемопоэтических 
стволовых клеток (ТГСК), 4 проведена ФЗТ с интрате-
кальным введением. Показана более высокая выжи-
ваемость пациентов на ФЗТ: средний возраст смерти 
16 пациентов, получавших ФЗТ, составил 15,1 года (диа-
пазон — от 9,5 до 20,6 года), не получавших этого лече-
ния (n = 17) — 11,4 года (диапазон — от 0,5 до 19,1 года) 
(p < 0,001). В этом же исследовании было отмечено 
положительное влияние раннего начала ФЗТ (в возрасте 
до 8 лет) на состояние дыхательной функции: ФЖЕЛ при 
таком начале терапии увеличилась в среднем на 69% 
в сравнении с 48% у больных с более поздним началом 
терапии. При этом ФЗТ не ассоциировала с изменением 
слуха, выраженностью карпального туннельного синдро-
ма, появлением признаков поражения сердечно-сосуди-
стой системы [31].

Иммуногенность идурсульфазы

Антитела к идурсульфазе выявляют примерно у поло-
вины пациентов, нейтрализующие антитела — у каждого 
четвертого [25]. Их появление может быть причиной сни-
жения эффективности лечения [16, 17, 24]. Вместе с тем 
влияние таких антител на клинические исходы болезни 
продолжает оставаться предметом дискуссии из-за про-
тиворечивых данных [18, 25, 27].

Побочные эффекты ферментозаместительной 

терапии

По данным систематического обзора, побочные 
эффекты во время или в течение 24 ч после инфузии 
(главным образом в первые 12 нед) были зафиксированы 
у 2/3 пациентов (медиана — 63%, диапазон — 32–75%) 
в течение первого года лечения. Преимущественно реак-
ции наблюдались первые 3 мес после инициации ФЗТ 
[25]. Переносимость терапии идурсульфазой признана 
удовлетворительной. В числе побочных эффектов чаще 
всего регистрировали лихорадку, кожные высыпания, 
раздражительность, повышение артериального давле-
ния, аллергический конъюнктивит, крапивницу, кашель, 
тахипноэ, озноб, боли в животе, рвоту. Связи между раз-
витием побочных эффектов и наличием антител к препа-
рату не обнаружили [25].

Hunter Outcome Survey 

Hunter Outcome Survey (HOS) — это крупный много-
центровой регистр больных с подтвержденным диагно-
зом МПС II, предназначенный для сбора данных реальной 
клинической практики о естественном течении МПС, 
а также о долгосрочной безопасности и эффективности 
ФЗТ идурсульфазой, если таковая применялась. Регистр 
включает данные начиная с 2005 г. [30]. Такие регистры 
особенно ценны для сбора сведений о больных с редкими 
заболеваниями, так как есть возможность наблюдения 
за большим количеством пациентов с мультисистемны-
ми поражениями в течение длительного периода [14]. 
Целью HOS было сравнение выживаемости пациентов 
с МПС II, получавших идурсульфазу, и пациентов, не полу-
чавших лечения. Также была проведена оценка причин 
смерти пациентов с МПС II [14]. По состоянию на июль 
2016 г. в программу были включены более 1200 паци-
ентов из 33 стран и 134 центров [30]. Был опубликован 
анализ данных 895 пациентов мужского пола, из них 
800 получали ФЗТ (медиана возраста начала ФЗТ — 
6,9 (2,1; 19,8) года; средняя продолжительность ФЗТ — 
58 (11; 106) мес), 95 — симптоматическое лечение. 
Когнитивные нарушения были выявлены у 58% пациен-
тов независимо от получения ФЗТ. В последующем было 
зафиксировано 124 летальных исхода в группе больных, 
получавших ФЗТ (летальность — 15,5%), и 28 случаев 
смерти среди не получавших терапии (летальность — 
29,5%). Многомерный регрессионный анализ показал, 
что риск смерти у пациентов, получавших ФЗТ, на 54% 
ниже, чем у пациентов, не получавших такого лечения, 
а у пациентов с когнитивными нарушениями риск смер-
ти был почти в пять раз выше, чем у пациентов без 
когнитивных нарушений. Наиболее распространенными 
причинами смерти пациентов были дыхательная недоста-
точность, остановка сердца и пневмония [30]. Впервые 
было продемонстрировано увеличение выживаемости 
при проведении ФЗТ у пациентов с МПС II: медиана 
выживаемости составила 33,0 (30,4; 38,4) года у боль-
ных, получавших ФЗТ, и 21,2 (16; 33) года — у нелеченых 
пациентов. Таким образом, ФЗТ идурсульфазой ассоции-
ровала с увеличением выживаемости на 12,8 года [30].



622

О
б

м
е

н
 о

п
ы

т
о

м
E

x
c

h
a

n
g

e
 o

f 
E

x
p

e
ri

e
n

c
e

Ферментозаместительная терапия детей 

с МПС II в России

В Российской Федерации также проводили исследо-
вания эффективности и безопасности ФЗТ у пациентов 
с МПС II. Одно из первых исследований было посвящено 
изучению последствий поздних диагностики и начала 
ФЗТ. Авторы разработали систему оказания высококва-
лифицированной медицинской помощи детям с МПС на 
стационарном и амбулаторном этапах [32,33]. Важная 
роль ранней диагностики и своевременного начала 
ФЗТ для предотвращения развития тяжелых осложне-
ний и сохранения качества жизни пациентов с МПС 
была установлена и в других российских исследованиях 
[34–36]. Позднее было отмечено, что с момента регистра-
ции препарата на территории Российской Федерации 
снизился возраст диагностики заболевания по сравне-
нию с более ранним периодом. Средний возраст поста-
новки диагноза у детей, рожденных до 2008 г. (показано 
на примере 55 пациентов с МПС II), в период с 2008 по 
2018 г. снизился с 55 до 22 мес [37]. В этом же иссле-
довании установлено, что патология сердечно-сосуди-
стой системы имеется у большинства (89%) пациентов 
с МПС II. Наиболее часто диагностировали патологию 
клапанного аппарата сердца. В частности, поражение 
митрального клапана было обнаружено у 74%, аорталь-
ного — у 38% больных. Помимо этого, были диагности-
рованы случаи кардиомиопатии, легочной гипертензии, 
артериальной гипертензии, нарушений ритма и прово-
димости. У 66% обследованных детей диагностированы 
нарушения дыхания во сне. Показано также, что тяжесть 
течения МПС у детей напрямую определяется состоя-
нием сердечно-сосудистой и дыхательной систем; их 
поражение является прогностически неблагоприятным 
признаком, ассоциированным с более ранним наступ-
лением летального исхода [37]. Вместе с этим было 
установлено снижение на фоне ФЗТ риска развития 
заболеваний  верхних дыхательных путей, повторных 
пневмоний  и рецидивирующих бронхитов [37]. Более 
того, на фоне ФЗТ (при наблюдении в течение 7 лет) 
у пациентов с МПС отмечено снижение темпов про-
грессирования кардиоваскулярной патологии. Отмена 
препарата на срок более 4 нед приводила у всех боль-
ных к значительному регрессу состояния с нарастанием 
слабости и быстрой утомляемости, нарушений походки, 
сна и речевой функции, появлением псевдобульбарного 
синдрома, увеличением степени регургитации на кла-
панах, усилением синдрома обструктивного апноэ сна 

[37]. Последнее согласуется с ранее опубликованными 
данными российского исследования, по результатам 
которого идурсульфаза является эффективным методом 
лечения соматических проявлений болезни у пациентов 
с МПС II [34].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Эффективное применение ФЗТ идурсульфазой 

в течение более чем 15 лет изменило жизнь пациен-
тов и врачебного сообщества во всем мире. Препарат 
доказал свою безопасность и эффективность и про-
должает улучшать качество жизни больных с МПС II 
более чем в 65 странах. Раннее выявление пациентов 
с МПС II, комплексное обследование и инициация ФЗТ 
в первые годы жизни поможет избежать развития 
тяжелых осложнений данного заболевания, приведет 
к снижению числа летальных исходов и увеличению 
выживаемости.
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