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Диагностика синдрома Шейе в раннем 

детском возрасте: клинический случай
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Обоснование. Диагностика мягкой формы мукополисахаридоза I типа (МПС I) — синдрома Шейе представляет 

трудности в связи с неспецифическими проявлениями болезни. При этом раннее выявление заболевания имеет 

критическое значение для своевременного начала терапии и повышения качества жизни пациентов. Описание 

клинического случая. Мальчик П. с неотягощенной наследственностью с первых месяцев жизни наблюдался 

неврологом по поводу мышечной гипотонии. При введении прикорма в возрасте 6 мес у ребенка отмечена убыль 

массы тела, в связи с чем обратились за консультацией к педиатру. Рекомендовано дополнительное обследование. 

Повторно консультирован неврологом, наряду с мышечной гипотонией отмечена задержка моторного развития. По 

рекомендации врача-генетика выполнена энзимодиагностика (по сухим пятнам крови), выявлено резкое снижение 

активности альфа-L-идуронидазы — до 0,02 мкмоль/л (референсные значения 1,0–25 мкмоль/л). При одномерном 

электрофорезе гликозаминогликанов мочи выявлена экскреция дерматансульфата, гепарансульфата, хондроитин-

сульфата. Методом прямого автоматического секвенирования проведен анализ экзона 2 гена IDUA. Обнаружены 

ранее описанный патогенный вариант c.208C>T (p.Gln70Term), унаследованный от отца, и ранее описанный вариант 

c.250G>A (p.Gly84Ser), унаследованный от матери, в компаунд-гетерозиготном состоянии. По данным ультразвуко-

вого исследования органов брюшной полости выявлена деформация желчного пузыря, по данным эхокардиогра-

фии — приклапанная регургитация митрального и трикуспидального клапанов. По данным лучевых исследований 

отмечались минимальные изменения кистей, тазобедренных суставов, шейного отдела позвоночника. Заключение. 

Раннее выявление МПС I имеет важное значение для своевременного начала терапии и повышения качества жизни 

пациентов. С этой целью и учитывая широкий спектр симптомов при мягких формах МПС I необходимо повышать 

осведомленность медицинских работников о данной патологии. Необходимым является внедрение многоуровневого 

подхода к диагностике, включающего как клинические, так и лабораторные методы исследования.
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ОБОСНОВАНИЕ
Мукополисахаридоз I типа (МПС I) — наследствен-

ное заболевание с аутосомно-рецессивным типом 

наследования, вызванное патогенными вариантами 

гена IDUA [1]. Последний кодирует лизосомный фермент 

альфа-L-идуронидазу, участвующую в катаболизме гли-

козаминогликанов (ГАГ) — основных компонентов вне-

клеточного матрикса, обеспечивающих адгезию между 

клетками [2]. В результате снижения активности этого 

фермента происходит накопление в тканях и клетках 

двух типов ГАГ — дерматансульфата и гепарансульфа-

та — с развитием лицевого дисморфизма, гепатоспле-

номегалии, поражением сердца, дыхательной систе-

мы, органа зрения, изменениями скелета, появлением 

неврологической симптоматики [1, 3].

МПС I — это панэтническое заболевание, распро-

страненность которого составляет 1 на 100 тыс. ново-

рожденных [1, 4]. В зависимости от возраста манифеста-
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Клиническое наблюдение
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Scheie Syndrome Diagnosis in Early Childhood: Case Study
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Background. Diagnosis of the mild form of mucopolysaccharidosis type I (MPS I) — Scheie syndrome — can be problematic due to its 

non-specific manifestations. However, its early detection is crucial for the timely therapy initiation and for improving patients’ quality 

of life. Case presentation. Boy P. with unremarkable medical history was observed by neurologist due to muscle hypotension from the 

first months of life. The child had decrease in body weight after implementation of supplemental feeding at the age of 6 months, thus, 

they have administered to pediatrician. Further examination has been recommended. He was re-consulted by neurologist due to muscle 

hypotension, delayed motor development was noted. Enzyme diagnosis (dry blood spots) was performed according to geneticist recom-

mendation: significant decrease in alpha-L-iduronidase activity was detected — up to 0.02 μmol/L (reference values     1.0–25 μmol/L). 

One-dimensional electrophoresis of urine glycosaminoglycans has revealed dermatan sulfate, heparan sulfate, chondroitin sulfate 

excretion. The analysis of exon 2 in the IDUA gene was performed via direct automatic sequencing. Previously described pathogenic 

variant c.208C>T (p.Gln70Term) inherited from child’s father and previously described variant c.250G>A (p.Gly84Ser) inherited from 

the mother were revealed in compound-heterozygous state. Ultrasound examination of the abdominal organs has revealed gallbladder 

deformation, echocardiography — paravalvular regurgitation on the mitral and tricuspid valves. Minimal changes in hands, hip joints, 

and cervical spine were noted according to imaging studies. Conclusion. Early diagnosis of MPS I is crucial for timely therapy initiation 

and patients’ quality of life improvement. In this regard and considering wide range of symptoms in mild forms of MPS I, it is necessary 

to increase the awareness of medical workers about this pathology. Moreover, we should introduce a multi-level approach to diagnosis, 

including both clinical and laboratory research methods.
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ции и степени выраженности клинических проявлений 

выделяют три формы МПС I: синдром Гурлер (MPS IH — 

тяжелая форма), синдром Гурлер – Шейе (MPS IHS — про-

межуточная форма), синдром Шейе (MPS IS — легкая 

форма). Распространенность синдрома Гурлер составляет 

0,76, синдрома Гурлер – Шейе — 0,24, синдрома Шейе — 

0,07 на 100 тыс. новорожденных [4]. Возраст манифе-

стации клинических проявлений сильно варьирует — от 

первых месяцев жизни до более позднего возраста (сред-

ний возраст появления первых симптомов болезни  — 

5,4 года) [2, 3]. Время дебюта заболевания зависит от 

варианта нуклеотидной замены гена IDUA, остаточной 

активности фермента альфа-L-идуронидазы, влияния эпи-

генетических и внешних факторов среды (образ жизни, 

ежедневная активность, питание, в том числе обеспечен-

ность витаминами и микроэлементами) [2].

Синдром Гурлер характеризуется ранним началом кли-

нических проявлений [5]. В таких случаях без патогенети-

ческой терапии, включающей ферментозаместительную 

терапию (ФЗТ) и трансплантацию гемопоэтических ство-

ловых клеток (ТГСК), происходит быстрое прогрессиро-

вание заболевания с поражением центральной нервной 

системы (ЦНС), сердечно-сосудистой, костно-суставной 

и дыхательной систем. И даже после ТГСК, особенно 

при ее проведении в возрасте старше 2 лет, могут отме-

чаться интеллектуальные нарушения, хотя и значительно 

менее выраженные, чем при отсутствии лечения [6]. 

Долгосрочное наблюдение за 25 пациентами с синдро-

мом Гурлер (интервал наблюдения — 7–33 года) пока-

зало, что психические нарушения развиваются у 68%, из 

них депрессия — у 13 человек (в возрасте 13–31 года), 

гиперактивность и синдром дефицита внимания отмече-

ны у 4, острые психотические эпизоды — у 3 [6]. Оценка 

интеллекта по шкале Векслера у 16 пациентов выявила, 

что индекс рабочей памяти (медиана — 69,5 баллов) 

и индекс скорости обработки (медиана — 65 баллов) 

были ниже значений индекса вербального понимания 

(медиана — 79 баллов) и индекса перцептивного рассуж-

дения (медиана — 74 баллов) [6].

Более мягкие фенотипы МПС I (синдром Шейе, 

Гурлер – Шейе) отличаются от синдрома Гурлер отсут-

ствием когнитивных нарушений, а также более поздним 

возрастом манифестации заболевания [7]. Однако при 

синдроме Гурлер – Шейе тяжесть соматических про-

явлений более выраженная, чем при синдроме Шейе. 

Клиническая картина мягких форм характеризуется мед-

ленным прогрессированием, сохранным интеллектом 

и поражением преимущественно органа зрения, опорно-

двигательной и сердечно-сосудистой систем [8].

Изучению генотип-фенотипических корреляций при 

МПС I посвящено несколько исследований [9, 10]. У боль-

шинства пациентов с тяжелой формой выявлены нон-

сенс-варианты на одном или обоих аллелях гена IDUA, 

в то время как миссенс-варианты или варианты сайта 
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сплайсинга, как правило, приводят к более легким фор-

мам болезни.

Анализ вариантов нуклеотидных замен гена IDUA 

у пациентов с МПС I в России показал, что у пациентов 

с синдромом Гурлер (n = 157) наиболее распростра-

ненными сочетаниями нуклеотидных вариантов были 

c.[208C>T]/[208C>T] (43%), c.[208C>T]/[1205G>A] (7%) 

и c.[187C>T]/[187C>T] (4%) [11]. В общей сложности сре-

ди пациентов с мягким фенотипом (n = 49) 71% были гете-

розиготными по «нулевому» и миссенс-варианту, а 14% — 

гомозиготными либо компаунд-гетерозиготными по двум 

миссенс-вариантам [11]. Однако сообщалось о случаях, 

когда пациенты демо нстрировали фенотип, отличный от 

ожидаемого [9, 12].

Анализ данных 538 пациентов из регистра МПС I 

(380 пациентов с тяжелым и 158 — с мягким фенотипом) 

показал, что ни у одного из пациентов с мягким фено-

типом нуклеотидные варианты гена IDUA не приводили 

к нарушению транскрипции или трансляции [10]. При этом 

95,6% пациентов с мягкими клиническими проявлениями 

МПС I имели хотя бы один миссенс-вариант, который обе-

спечивает наличие минимальной остаточной активности 

альфа-L-идуронидазы [10]. Однако необходимо с осто-

рожностью интерпретировать прогностическое значение 

миссенс-вариантов гена IDUA, поскольку многие из них 

достаточно редкие и могут вызывать формирование раз-

личных фенотипов даже в гомозиготном состоянии. Эти 

варианты гена нуждаются в более детальном изучении 

и проведении функционального анализа [10].

Каждый пациент с МПС уникален в отношении поряд-

ка проявления симптомов, их эволюции и прогресси-

рования [8]. Мультисистемность поражения определяет 

необходимость междисциплинарного подхода к наблю-

дению как детей, так и взрослых с МПС I. Полиморфизм 

клинических проявлений, характерный для многих лизо-

сомных болезней накопления, в том числе и для МПС, 

существенно затрудняет дифференциальную диагностику 

этих болезней. Для диагностики МПС I используются сле-

дующие лабораторные методы: исследование спектра ГАГ 

в моче и определение активности альфа-L-идуронидазы. 

Завершающим этапом диагностики является молекуляр-

но-генетическое исследование — полное секвенирова-

ние гена IDUA [12, 13]. Ранняя диагностика позволяет

своевременно начать лечение, направленное на замед-

ление прогрессирования заболевания и улучшение 

качества жизни. В настоящее время для лечения МПС 

одобрены ФЗТ и ТГСК. Для пациентов с тяжелой фор-

мой (синдром Гурлер) рекомендована ТГСК с возможной 

последующей ФЗТ, а для лечения пациентов с мягкими 

формами — ФЗТ [13, 14].

Ниже представлено описание клинического случая, 

отражающее сложность ранней диагностики синдрома 

Шейе, не имеющего ярких фенотипических проявлений, 

указывающих на наличие редкой наследственной пато-

логии.

КЛИНИЧЕСКИЙ ПРИМЕР
О пациенте

Пробанд П., мальчик, от первой беременности, 

протекавшей на фоне миопии, угрозы прерывания на 

15-й нед, отрицательного резус-фактора у матери, в свя-

зи с чем проводилось введение антирезусного иммуно-

глобулина на 30-й нед гестации. Роды первые, срочные 

(на 39–40- й нед), самостоятельные. При рождении масса 

тела ребенка — 4050 г, длина — 58 см, оценка по шкале 

APGAR — 8/8 баллов, закричал сразу. Выписан на 4-е сут 

с массой 3920 г.

Наследственный анамнез. Наследственность по врож-

денным порокам развития, хромосомным аномалиям, 

болезням накопления и другим наследственным болез-

ням не отягощена.

Анамнез заболевания. С первых месяцев жизни 

наблюдался неврологом по поводу мышечной гипотонии. 

После введения прикорма в возрасте 6 мес у ребен-

ка отмечена убыль массы тела (100 г), в связи с чем 

обратились за консультацией к педиатру, рекомендо-

вано дополнительное обследование. Консультирован 

неврологом, отмечены мышечная гипотония и задержка 

моторного развития (ребенок не сидел). Рекомендована 

консультация врача-генетика. Раннее психомоторное 

развитие: держал голову с 2–2,5 мес, переворачивался 

на живот с 3–4 мес, ползал по-пластунски с 6,5 мес, 

сел и начал ползать на четвереньках с 8,5 мес, встал 

у опоры в 9,5 мес, ходил вдоль опоры с 11 мес. Лепет 

с 10–11 мес.

В возрасте 9 мес впервые осмотрен врачом-генети-

ком. Клинически выявлены легкая задержка моторного 

развития и малые аномалии развития: высокий лоб, лег-

кий гипертелоризм глаз, эпикант, низкорасположенные 

ушные раковины, расширение пупочного кольца (рис. 1). 

Выполнена энзимодиагностика (определение активности 

альфа-L-ид уронидазы в сухих пятнах крови): выявлено рез-

кое снижение активности фермента — до 0,02 мкмоль/л 

(референсные значения 1,0–25 мкмоль/л), характерное 

для МПС I. Проведен электрофорез ГАГ мочи, по резуль-

татам которого обнаружена повышенная экскреция гепа-

рансульфата, дерматансульфата и хондроитинсульфата. 

Концентрация ГАГ в моче — 32,2 мг/ммоль креатинина 

(референсные значения 3,3–40,0), дерматансульфата — 

33,25 ммоль/моль креатинина (референсные значения 

0–45), хондроитинсульфата — 10,12 ммоль/моль креати-

нина (референсные значения 0–50), гепарансульфата — 

3,29 ммоль/моль креатинина (референсные значения 

0–3). Методом прямого автоматического секвенирова-

ния проведен анализ экзона 2 г ена IDUA (NM_000203.5): 

обнаружен нуклеотидный вариант с.208C>T (p.Gln70Term) 

в гетерозиготном состоянии, описанный в Human Gene 

Mutation Database (HGMD; https://www.hgmd.cf.ac.uk/) 

как патогенный (СМ930424), а также нуклеотидный вари-

ант c.250G>A (p.Gly84Ser) в гетерозиготном состоянии, 

описанный в HGMD как патогенный (СМ1310271). Был 

выполнен сегрегационный анализ — родителям про-

банда методом прямого автоматического секвенирова-

ния проведен поиск выявленных вариантов гена IDUA: 

у матери обнаружен вариант c.250G>A (p.G1y84Ser) 

в гетерозиготном состоянии, у отца — вариант c.208C>T 

(p.G1n70Term) в гетерозиготном состоянии.

В возрасте 11 мес пробанд находился на обследо-

вании в педиатрическом отделении областной детской 

клинической больницы. Осмотрен офтальмологом, ото-

риноларингологом — патологии не выявлено. Детский 

эндокринолог отмечал высокорослость и легкую белково-

энергетическую недостаточность. Выполнена игольчатая 

электронейромиография — патологии не выявлено. По 

данным эхокардиографии: митральный клапан — прикла-

панная регургитация, трикуспидальный клапан — прикла-

панная регургитация. Выполнена магнитно-резонансная 

томография (МРТ) головного мозга и шейного отдела 

позвоночника — патологии не выявлено. Ультразвуковое 

исследование (УЗИ) органов брюшной полости — выявле-

на деформация желчного пузыря.

В возрасте 1 года по данным объективного осмотра 

врачом-генетиком рост ребенка — 83 см (z-score 2,98; 

99,9 перцентиль), масса тела — 10,83 кг (z-score 0,92; 
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82,1 перцентиль), индекс массы тела (ИМТ) — 15,5 кг/м2 

(z-score −1,0; 16-й перцентиль). Отмечается высокорос-

лость, тонус мышц диффузно снижен, гипермобильность 

суставов, гиперэластичность кожи, долихоцефалическая 

форма черепа, окружность головы — 49 см, большой 

родничок закрыт, черепные швы сомкнуты. Длинная шея. 

Высокая граница роста волос на лбу, гипертелоризм 

глаз, глазная щель несколько удлинена, периорбитальная 

пастозность, широкая уплощенная переносица, пухлые 

щеки, периодически приоткрыт рот. Окружность грудной 

клетки — 49,5–50 см, развернута нижняя апертура груд-

ной клетки. Расширение пупочного кольца. Наружные 

половые органы развиты по мужскому типу. Печень паль-

пируется по краю реберной дуги, селезенка не пальпи-

руется. При тракции за руки достаточно группируется 

в плечевом поясе и позвоночнике, пытается сесть. При 

вертикализации — опора на полную стопу. Активно тянет-

ся к предметам каждой рукой, перекладывает из одной 

руки в другую, использует указательный жест. Встает на 

четвереньки, ползает на четвереньках, садится из поло-

жения на четвереньках, самостоятельно сидит, встает 

у опоры. Близких дифференцирует. Внимательно смотрит 

в лица, улыбается в ответ на улыбку. Произносит лепет-

ные цепочки слогов. Внешний вид пробанда на момент 

консультации врачом-генетиком представлен на серии 

фотографий (см. рис. 1).

Предварительный диагноз

Мукополисахаридоз I типа, предположительно, вари-

ант Шейе.

Динамика и исходы

В возрасте 1 года мальчик госпитализирован в НИИ 

педиатрии и охраны здоровья детей Российского научно-

го центра хирургии им. акад. Б.В. Петровского (г. Москва). 

По данным УЗИ органов брюшной полости: признаки уве-

личения размеров печени и селезенки. Рекомендовано 

наблюдение, так как параметры физиче ского развития 

ребенка выше средних значений, а значит, могло иметь 

место соразмерное увеличение размеров и печени, 

и селезенки. На электрокардиограмме выявлены резкая 

аритмия (дыхательная) и неполная блокада правой нож-

ки пучка Гиса, при этом частота сердечных сокращений 

в пределах возрастной нормы, ритм синусовый. В стаци-

онаре проведена врачебная комиссия, по результатам 

которой, учитывая тяжесть болезни, пробанду рекомен-

довано пожизненное еженедельное введение препарата 

ларонидаза (Альдуразим). ФЗТ инициирована в возрасте 

1 года 1 мес, переносимость удовлетворительная, побоч-

ные реакции не зарегистрированы.

В возрасте 2 лет 2 мес ребенок госпитализиро-

ван в НИИ педиатрии и охраны здоровья детей РНЦХ 

им. акад. Б.В. Петровского для повторного обследования. 

Данные физического развития: рост — 98 см (z-score 

2,83; 99,8 перцентиль), масса тела — 14,6 кг (z-score 

1,28; 90 -й перцентиль), ИМТ — 15 кг/м2 (z-score −0,61; 

27,1 перцентиль). Физическое развитие дисгармоничное, 

высокорослость. Легкое огрубление черт лица, высокий 

лоб, высокая граница роста волос на лбу. Грудопоясничный 

кифоз, развернутая апертура грудной клетки, грудина уко-

рочена. Ограничение отведения левого (30°) и правого 

(45°) бедра, вальгусное положение стоп, гипермобиль-

ность мелких суставов. Слабость мышц спины и живота, 

тенденция к крыловидным лопаткам, тонус мышц диффуз-

но снижен. Область сердца не изменена, верхушечный 

толчок локализован в 5-м межреберье по левой сред-

неключичной линии. Границы относительной сердечной 

тупости: верхняя — 3-е ребро, правая — по правому краю 

грудины, левая — по левой среднеключичной линии. Тоны 

сердца звучные, ритмичные, неинтенсивный систоличе-

ский шум в области верхушки сердца. Живот мягкий, без-

болезненный, широкое пупочное кольцо, печень у края 

реберной дуги. Селезенка не пальпируется. На коже 

в области правой ягодицы отмечается участок гиперпиг-

ментации (невус?) округлой формы, коричневого цвета, 

2,0 × 1,5 см. Речь — единичные слова, слоги. Ребенок 

активный, контактный, интересуется игрушками.

Фенотипические особенности пациента в возрасте 

2 лет и 2 лет 10 мес представлены на рис. 2.

При обследовании в возрасте 2 лет 2 мес в стациона-

ре на ЭКГ — умеренная синусовая брадикардия, непол-

ная блокада правой ножки пучка Гиса. На ЭхоКГ: полости 

сердца не расширены, перегородки интактны, стенки 

не утолщены, клапаны и крупные сосуды не изменены. 

Рис. 1. Пациент с синдромом Шейе в возрасте 5 мес (А), 9 мес (Б) и на момент постановки диагноза в возрасте 1 года (В)

Источник: Бучинская Н.В. и соавт., 2025.

Fig. 1. Patient with Scheie syndrome at the age of 5 months (A), at the age of 9 months (Б) and at diagnosis at the age of 1 year (В)

Source: Buchinskaya N.V. et al., 2025.

А Б В
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Глобальная систолическая функция правого желудочка 

по гиперкинетическому типу. Диастолическая функция 

левого желудочка не нарушена. Глобальная и локальная 

систолические функции удовлетворительные. Насосная 

функция сердца достаточная. УЗИ брюшной полости: гепа-

тоспленомегалия не выявлена. По данным компьютерной 

томографии височных костей — аденоидные вегетации. 

По данным электроэнцефалографии — пароксизмальная 

активность не обнаружена. Консультация офтальмоло-

га — гиперметропический астигматизм; невролога — 

моторное и психоречевое развитие соответствует воз-

расту. Консультация медицинского психолога: выявлены 

трудности в речи (экспрессивная, импрессивная речь), 

мышлении (наглядно-действенное, наглядно-образное), 

мелкой моторике. Консультация сурдолога: патология 

слуха не выявлена. ГАГ мочи в пределах референсных 

значений.

В возрасте 2 лет 10 мес по данным рентгенологиче-

ского исследования отмечены небольшое увеличение 

шеечно-диафизарного угла и ацетабулярного индекса, 

нормальная структура костной ткани тазовых, бедренных 

костей, нормальная ширина перешейка подвздошных 

костей (рис. 3), умеренное утолщение диафизов III, IV и V 

пястных костей, незначительное истончение оснований 

II–V пястных костей (рис. 4). МРТ головного мозга и шей-

ного отдела позвоночника показала минимальные изме-

нения в виде умеренного сужения переднего резервно-

го ликворного пространства, утолщение мягких тканей 

ретроодонтоидного пространства, незначительную гипо-

плазию зубовидного отростка позвонка С2 и умеренное 

снижение высоты тел шейных позвонков С3–С6 (рис. 5).

После года лечения ребенок прибавил в росте около 

15 см (рис. 6).

В возрасте 2 лет 10 мес не наблюдается прогрессиро-

вания болезни с поражением сердечно-сосудистой систе-

мы, органов зрения и слуха. Отмечается положительная 

динамика концентрации ГАГ в моче с нормализацией экс-

креции гепарансульфата до 0,7 ммоль/моль креатинина 

(референсные значения 0–3 ммоль/моль креатинина). 

Согласно заключению медицинского психолога, отмеча-

ется положительная динамика психомоторного развития 

с сохранением темповой задержки развития речи и нару-

шений мелкой моторики. Однако у пациента отмечено 

медленное прогрессирование скелетной дисплазии — 

появились легкая асимметрия грудной клетки, ограниче-

ние движений в тазобедренных суставах.

Прогноз

Прогноз благоприятный в связи с ранней постановкой 

диагноза, мягкой формой заболевания и своевременным 

началом ФЗТ.

Рис. 2. Пациент с синдромом Шейе при динамическом наблюдении: в возрасте 2 лет (А, Б) и в возрасте 2 лет 10 мес (В)

Источник: Бучинская Н.В. и соавт., 2025.

Fig. 2. Patient with Scheie syndrome at dynamic follow-up: at the age of 2 years (A, Б) and at the age of 2 years 10 months (В)

Source: Buchinskaya N.V. et al., 2025.

А Б В

Рис. 3. Рентгенограмма тазобедренных суставов в прямой про-

екции у пациента с синдромом Шейе, возраст 2 года 10 мес

Источник: Бучинская Н.В. и соавт., 2025.

Fig. 3. Hip joints X-rayin (frontal view) in a patient with Scheie 

syndrome, 2 years 10 months

Source: Buchinskaya N.V. et al., 2025.

Примечание. Шеечно-диафизарный угол (черные линии) — 145°; 

ацетабулярный индекс (белые линии) — 18°, нормальная ширина 

перешейка подвздошной кости (белая линия со стрелками).

Note. Collum-diaphyseal angle (black lines) — 145°; acetabular 

index (white lines) — 18°, normal width of iliac isthmus (white line 

with arrows).
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Временная шкала

Хронология развития болезни пациента П., ее ключе-

вые события и прогноз представлены на рис. 7.

ОБСУЖДЕНИЕ
Диагностика более мягких форм МПС I — синдромов 

Шейе и Гурлер – Шейе — представляет большую слож-

ность в связи с неярко выраженными фенотипическими 

проявлениями и отсутствием тяжелых интеллектуальных 

нарушений.

Первыми признаками заболевания у пациентов с мяг-

кими формами МПС I чаще всего выступают грыжи и кон-

трактуры суставов. Грыжи диагностируют, как правило, 

при рождении либо в течение первого года жизни, тогда 

как контрактуры суставов обычно обнаруживают в воз-

расте старше 2 лет и в сочетании с другими проявлениями 

заболевания [15, 16]. Неоднократно показано, в том чис-

ле и российскими авторами, что у многих пациентов с син-

дромом Шейе первое проявление заболевания — имен-

но патология суставов [17]. Наряду с грыжами (паховыми 

и пупочными) и контрактурами суставов распространен-

ными признаками синдрома Шейе являются аномалии 

сердечных клапанов, помутнение роговицы, карпальный 

туннельный синдром [16]. Также в качестве одного из 

частых клинических проявлений МПС I у детей наблюда-

ется низкий рост. Хотя описано множество наследствен-

ных причин низкорослости, легкие формы МПС I следует 

включать в круг дифференциальной диагностики у паци-

ентов с задержкой роста в сочетании с любыми другими 

признаками МПС I, включая упомянутые выше, а также 

гепатоспленомегалией, частыми респираторными инфек-

циями, апноэ во сне [18].

В описанном нами клиническом случае у пробанда 

первые симптомы заболевания были неспецифически-

Рис. 4. Рентгенограмма левой кисти в прямой проекции у паци-

ента с синдромом Шейе, возраст 2 года 10 мес

Источник: Бучинская Н.В. и соавт., 2025.

Fig. 4. Left hand X-ray (frontal view) in a patient with Scheie 

syndrome, 2 years 10 months

Source: Buchinskaya N.V. et al., 2025.

Рис. 5. Магнитно-резонансная томограмма головного мозга и шейного отдела позвоночника в Т1-режиме (центральный сагитталь-

ный срез) у пациента с синдромом Шейе, возраст 2 года 10 мес

Источник: Бучинская Н.В. и соавт., 2025.

Fig. 5. Brain and cervical spine MRI in T1 mode (central sagittal section) in a patient with Scheie syndrome, 2 years 10 months

Source: Buchinskaya N.V. et al., 2025.

Примечание. Умеренное сужение переднего резервного ликворного пространства (белая стрелка), вызванное пролабированием 

передней стенки спинномозгового канала на уровне С1–С2 (белая пунктирная линия), утолщение мягких тканей ретроодонтоидного 

пространства (черная стрелка), незначительная гипоплазия зубовидного отростка позвонка С2 (красная стрелка), умеренное сниже-

ние высоты тел шейных позвонков С3–С6 (синие стрелки).

Note. Moderate narrowing of the anterior reserve cerebrospinal fluid space (white arrow) caused by spinal canal anterior walls prolapse at 

C1–C2 level (white dotted line), thickening of the retroodontic space soft tissues (black arrow), slight hypoplasia of the odontoid process of C2 

(red arrow), moderate decrease in C3–C6 bodies height (blue arrows).

Примечание. Угол инклинации лучевой кости (черные линии) — 

15°, умеренное утолщение диафизов III, IV и V пястных костей 

(белые линии со стрелками), незначительное истончение основа-

ний II–V пястных костей (черные пунктирные линии).

Note. Radial inclination angle (black lines) — 15°, moderate 

thickening of the diaphysis of III, IV and V metacarpal bones (white 

lines with arrows), mild thinning of the bases of the II–V metacarpal 

bones (black dotted lines).
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ми: мышечная гипотония и задержка моторного разви-

тия, что не помешало педиатру и неврологу заподозрить 

наследственную патологию и направить пациента на 

консультацию к врачу-генетику. И это притом, что мышеч-

ная гипотония и темповая задержка моторного развития 

для пациентов с синдромом Шейе нехарактерны, что 

делает описанный нами клинический случай по-своему 

уникальным.

Относительно ранняя и быстрая диагностика син-

дрома у нашего пациента подтверждается данными 

71 пациента с МПС I, в отношении которых было 

показано, что средний возраст появления первых 

симптомов составляет 5,4 года (варьирует от рож-

дения до 33,8 года), а средний возраст постановки 

диагноза МПС I — 9,8 года (варьирует от рождения до 

54,1 года).

Рис. 6. Рост ребенка с синдромом Шейе в возрасте 12 и 24 мес

Источник: Бучинская Н.В. и соавт., 2025.

Fig. 6. Height of the child with Scheie syndrome at the age of 12 and 24 months

Source: Buchinskaya N.V. et al., 2025.

Примечание. Красной стрелкой отмечено начало ферментозаместительной терапии препаратом ларонидаза. Рисунок выполнен в 

графическом редакторе на основании стандартного графика массо-ростовых показателей, разработанного ВОЗ для мальчиков в воз-

расте до 5 лет.

Note. Red arrow marks the initiation of enzyme replacement therapy with laronidase. This figure was created in graphic editor based on 

standard graph of mass-growth indicators developed by WHO for boys under the age of 5 years.
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Рис. 7. Пациент П.: хронология развития болезни, ключевые события и прогноз

Fig. 7. Patient P.: disease course, key events, and prognosis

Примечание. ГАГ — гликозаминогликаны; ПНПГ — правая ножка пучка Гиса; ФЗТ — ферментозаместительная терапия.

Note. GAGs (ГАГ) — glycosaminoglycans; RBB (ПНПГ) — right bundle-branch; ENT (ФЗТ) — enzyme replacement therapy.
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Основные характеристики подтипов МПС I согласно 

данным литературы представлены в таблице. В среднем 

задержка диагностики заболевания с момента появ-

ления первых симптомов составляла 2 года (от 0 до 

47,2 года) [8, 9]. По другим данным, средняя задержка 

между появлением симптомов и постановкой диагноза 

мягкой формы МПС составляет 2,7 года [19]. У пробанда 

был выявлен один из самых распространенных вариантов 

гена IDUA — c.208C>T [11]. Второй вариант — c.250G>A, 

обнаруженный у ребенка, — был описан в работе L. Ou 

и соавт. и расценен как вероятно-патогенный по функ-

циональным характеристикам [20]. Оба нуклеотидных 

варианта являются миссенс-мутациями, которые, как 

правило, наблюдаются у пациентов с мягкими формами 

МПС I [9]. Таким образом, представленное нами описа-

ние подтверждает генотип-фенотипическую корреляцию, 

характерную для указанных вариантов гена IDUA.

Характерными рентгенологическими признаками 

МПС у детей являются изменения формы крыльев под-

вздошных костей (уменьшение поперечного размера 

перешейка по отношению к крылу тазовой кости), в тяже-

лых случаях приводящие к появлению характерного вида 

таза — симптому «ушек Микки Мауса» [21]. Кроме того, 

в процессе прогрессирования заболевания формируется 

типичная вальгусная деформация проксимального отде-

ла бедренных костей, сопровождающаяся диспластиче-

скими изменениями вертлужной впадины (увеличением 

ацетабулярного индекса), латеральным и краниальным 

смещением головки бедренной кости, прогрессирующим 

подвывихом, а в наиболее тяжелых случаях — вывихом 

головок бедренных костей, изменением структуры кост-

ной ткани, в том числе проксимальных эпифизов бедрен-

ных костей (иногда принимаемым за болезнь Пертеса) 

[21]. В представленном нами случае рентгенологическая 

картина тазобедренных суставов соответствовала воз-

растной норме, кроме небольшого увеличения шеечно-

диафизарного угла и ацетабулярного индекса. Также 

отмечена нормальная структура костной ткани как тазо-

вых, так и бедренных костей, равно как и нормальная 

ширина перешейка подвздошных костей, что не позволя-

ло заподозрить патологическое состояние на данном эта-

пе течения заболевания. Рентгенограммы кистей, типич-

ные для пациентов с МПС, характеризуются уменьшением 

запястного угла и угла инклинации лучевой кости (норма 

до 25°). При прогрессировании заболевания увеличение 

этих углов приводит к типичной ульнарной девиации 

кисти [21]. У нашего пациента угол наклона инклинации 

лучевой кости соответствовал нормальному значению 

(15°). Обращает на себя внимание небольшое увеличение 

ширины диафизов пястных костей, а также незначитель-

ное истончение их оснований (см. рис. 4). Совокупность 

этих изменений является достаточным основанием для 

предположений о наличии лизосомной болезни нако-

пления, но выраженность изменений настолько незна-

чительна, что не позволяет трактовать эти признаки как 

однозначно патологические, и лишь опытный рентгено-

лог, знакомый с лизосомными болезнями накопления, 

сможет обратить внимание на эти признаки.

МРТ шейного отдела позвоночника выявила умерен-

ные костные изменения, характерные для лизосомных 

болезней накопления (см. рис. 5), в виде незначитель-

ной гипоплазии зубовидного отростка второго шейно-

го позвонка, при этом зубовидный отросток достигает 

передней дуги С1, что свидетельствует о минимальной 

степени изменений [22]. Также определяется минималь-

ное снижение высоты тел шейных позвонков (платиспон-

дилия) и неравномерность их высоты (анизоспондилия). 

Изменения со стороны мягких тканей в этой области 

выражены несколько больше — депонирование ГАГ при 

МПС приводит к утолщению мягких тканей ретроодонто-

идного пространства (прежде всего — поперечной связ-

ки атланта), пролабированию мягких тканей в сторону 

спинномозгового канала, его сужению и сдавливанию 

переднего ликворного пространства. У описанного нами 

Таблица. Сравнительная характеристика различных клинических форм МПС I [8]

Table. Comparative analysis of different clinical forms of MPS I [8]

 Признак Синдром Гурлер Синдром Гурлер – Шейе Синдром Шейе

Первые симптомы, лет 0,5 1,9 5,4

Возраст диагностики, лет 0,8 3,8 9,4

Частые патогенные варианты в гене 

IDUA (по данным европейского 

регистра МПС I) [2]

В 71,4% случаев нонсенс-

варианты.

Варианты W402X и Q70X 

(более 50% пациентов)

В 71,8% миссенс-варианты.

Часты варианты: L490P/L490P, P533R/P533R,

L238Q/W402X

Гурлер-подобный фенотип +++ ++ +

Вовлечение ЦНС (задержка 

психомоторного и психоречевого 

развития)

+++ +/− –

Множественный дизостоз ++ + +

Тугоподвижность суставов ++ ++ ++

Помутнение роговицы ++ +

Нейросенсорная тугоухость 2–3-й степени 1–2-й степени 1-й степени / отсутствует

Поражение сердца ++ ++ ++

Гепатоспленомегалия ++ + +

Старт лечения 1,4 8,6 17,1

Примечание. МПС — мукополисахаридоз; ЦНС — центральная нервная система.

Note. MPS (МПС) — mucopolysaccharidosis; CNS (ЦНС) — central nervous system.
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пациента имелись отчетливые проявления данного фено-

мена, при этом переднее ликворное пространство еще 

прослеживается. Изменения со стороны мягких тканей 

ретроодонтоидного пространства являются характерны-

ми не только для МПС — подобные изменения, в частно-

сти, описаны при хроническом артрите [23].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Ранние  признаки и симптомы МПС I неспецифичны 

и разнообразны и могут указывать на многие другие 

заболевания. Как следствие, пациенты могут обращаться 

к педиатрам, неврологам, ортопедам, эндокринологам, 

офтальмологам, ревматологам или другим специалистам. 

Раннее выявление заболевания имеет критическое зна-

чение для своевременного начала терапии и повышения 

качества жизни пациентов. Однако, учитывая широкий 

спектр симптомов, необходимо повышать осведомленность 

медицинских работников об указанной патологии. Важным 

шагом в решении данной проблемы является внедрение 

многоуровневого подхода к диагностике, включающего как 

клинические, так и лабораторные методы исследования.
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