
Пермский медицинский журнал 2023 том XL № 4 
 

135 

Научная статья 

УДК 616%008.939.631%055.5/.7%053.2%036.1 

DOI: 10.17816/pmj404135%140 

КЛИНИЧЕСКИЙ ПРИМЕР:  
СЛУЧАЙ МУКОЛИПИДОЗА II/IIIA ТИПА У РЕБЕНКА© 
Ю.Н. Балкунова1, Е.А. Кочергина1*, Н.А. Базанова2 
1Пермский государственный медицинский университет имени академика Е.А. Вагнера,  
2Городская детская клиническая поликлиника № 6, г. Пермь, Россия 

CLINICAL CASE: TYPE II/IIIA MUCOLIPIDOSIS IN A CHILD 
Yu.N. Balkunova1, E.A. Kochergina1*, N.A. Bazanova2 

1E.A. Vagner Perm State Medical University,  
2City Children’s Clinical Polyclinic №6, Perm, Russian Federation  
 

Проблема наследственных болезней обмена остается актуальной. Муколипидоз – это наследственное, 
аутосомно%рецессивное орфанное заболевание, обусловленное дефектом гена GNPTAB, который ко%
дирует альфа% и бета%субъединицы фермента N%ацетилглюкозамин%1%фосфотрансферазы. Дефицит 
этого фермента приводит к накоплению кислых гидролаз в лизосомах клеток печени, селезенки, лег%
ких и головного мозга. Заболевание редкое, не имеет на начальных этапах патогномоничных симпто%
мов и поэтому заслуживает особого внимания клиницистов. Для больных муколипидозом характерен 
особый фенотип: множественные стигмы дизэмбриогенеза, рахитоподобные изменения скелета, ум%
ственная отсталость. Диагноз подтверждается генетическим исследованием. 
Представлен случай муколипидоза II/IIIA типа у мальчика в возрасте 3 лет. Диагноз был выставлен сра%
зу после рождения и подтвержден к 4 месяцам. С рождения у ребенка отмечались характерный фено%
тип и изменения со стороны внутренних органов: вентрикуломегалия, двустворчатый аортальный 
клапан, увеличение размеров почек, деформация желчного пузыря, спленомегалия, а также изменения 
со стороны костной ткани. До года ребенок не болел респираторными инфекциями, но значительно 
отставал в физическом и психомоторном развитии. ОРВИ с бронхообструктивным синдромом и пе%
ренесенные пневмонии после года резко затормозили его развитие и ухудшили течение основного 
заболевания. В 3 года 11 месяцев ребенок не сидит, не стоит, не ходит, функции тазовых органов не 
контролирует, не разговаривает. В последние месяцы отмечалось нарушение акта глотания и ребенку 
была установлена гастростома. 
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Описанный случай имеет целью привлечение внимания врачей педиатров к особенностям наблюде%
ния детей на участке с данной патологией, обеспечение мультидисциплинарного подхода при наблю%
дении за пациентом с болезнями накопления, и своевременной специфической защиты от интеркур%
рентных заболеваний (вакцинация). 
Ключевые слова. Муколипидоз, наследственные болезни обмена, дети, мутация гена GNPTAB, рахи%
топодобные изменения, орфанные заболевания. 
 
Introduction. The problem of hereditary metabolic diseases remains relevant. Mucolipidosis (ML) is a he%
reditary, autosomal recessive orphan disease caused by a defect in the GNPTAB gene, which encodes alpha 
and beta subunits of the enzyme N%acetylglucosamine%1%phosphotransferase. Deficiency of this enzyme leads 
to the accumulation of acid hydrolases in the lysosomes of the liver, spleen, lung and brain cells. The disease is 
rare, has no pathognomonic symptoms at the initial stages and therefore deserves special attention of clini%
cians. Patients with ML are characterized by a special phenotype: multiple stigmas of dysembriogenesis, ricket%
like skeletal changes, mental retardation. The diagnosis is confirmed by a genetic study. 
Materials and methods. A case of type II/IIIA mucolipidosis in a three%year%old boy is presented. 
Results. The diagnosis was made immediately after the birth, and confirmed by the age of 4 months. Since 
his birth, the child had a characteristic phenotype and changes in the internal organs: ventriculomegaly, bi%
cuspid aortic valve, increased kidney size, gallbladder deformity, splenomegaly, as well as changes in the bone 
tissue. Up to the age of one year, the child did not suffer from respiratory infections, but significantly lagged 
behind in physical and psychomotor development. Acute respiratory viral infections with bronchoobstructive 
syndrome and pneumonia  after the age of one, sharply slowed down his development and worsened the 
course of the underlying disease. At the age of 3 years and 11 months, the child does not sit, does not stand, 
does not walk, does not control the functions of the pelvic organs, does not talk. In the recent months, there 
has been noted a violation of the act of swallowing and the child was gastrostomized. 
Conclusions. The description of the  case is aimed at attracting the attention of pediatricians to the peculi%
arities of following up children with this pathology at the district polyclinic as well as  ensuring a multidisci%
plinary approach when monitoring a patient with accumulation diseases, and conducting timely specific pre%
ventive measures against intercurrent diseases (vaccination). 
Keywords. Mucolipidosis, hereditary metabolic diseases, children, mutation of the GNPTAB gene, rickets%like 
changes, orphan diseases. 

 

 

ВВЕДЕНИЕ 

Муколипидоз (МЛ) – наследственное 
заболевание, относящееся к группе орфан%
ных болезней [1]. По старой классификации 
муколипидозов было выделено четыре типа: 
I, II, III и IV соответственно. По мере изуче%
ния биохимических процессов в современ%
ной классификации различают уже два типа: 
II альфа/бета тип и III тип (III A и III C) [2]. 

Частота встречаемости в мире зависит 
от региона и составляет в среднем около 
1:200 тыс. новорожденных. Наибольшая рас%
пространенность МЛ зарегистрирована в 
регионе Сагеней%Лак%Сен%Жан в провинции 
Квебек (Канада) и составляет 1:6 184 ново%
рожденных [3]. 

Муколипидозы II и IIIА тип (МЛ II/IIIА) 
относятся к группе наследственных болез%
ней накопления с аутосомно%рецессивным 
типом наследования. Развитие заболевания 
связано с дефектом гена GNPTAB (12q23.2), 
кодирующего альфа% и бета%субъединицы  
N%ацетилглюкозамин%1%фосфотрансферазы 
[2; 4]. Дефицит этого фермента приводит к 
невозможности присоединения к лизосом%
ным энзимам маннозо%6%фосфата – главного 
транспортера лизосомных ферментов в ли%
зосомы. Возникает их тотальный дефицит  
[4; 5], что вызывает накопление кислых гид%
ролаз в лизосомах клеток печени, селезенки, 
легких, головного мозга. Клинически это 
проявляется дисплазией костей и суставов, 
помутнением роговицы, грубыми чертами 
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лица (высокий узкий лоб, плоская переноси%
ца, опухшие веки, эпикант, гипертрофия де%
сен, макроглоссия), деформациями грудной 
клетки, косолапостью, деформациями длин%
ных костей, мышечной гипотонией, нару%
шением нейропсихомоторного развития, 
умственной отсталостью. У некоторых боль%
ных встречаются органические дефекты 
внутренних органов как врожденного, так и 
приобретенного характера. 

Диагноз МЛ часто сложно заподозрить 
сразу, так как его проявления могут маски%
роваться под другие, более распространен%
ные метаболические и эндокринные нару%
шения [4]. Характерные рентгенологические 
изменения в костной ткани могут быть опи%
саны общим термином «рахитоподобные». 
Обычно диагноз становится очевидным в 
раннем возрасте. 

Подтверждается МЛ наличием мутант%
ного гена GNPTAB при проведении полного 
секвенирования генома. Биохимический 
анализ мочи может выявить повышенную 
экскрецию олигосахаридов, при этом муко%
полисахаридурия в пределах нормы. В диаг%
ностике также может направить в правиль%
ное русло исследование активности лизо%
сомных гидролаз – для МЛ характерно 
превышение нормы в 5–20 раз [4; 5]. 

Этиопатогенетической терапии не суще%
ствует, лечение носит поддерживающий (пал%
лиативный) характер. За рубежом разрабаты%
ваются такие методы лечения, как замести%
тельная энзимотерапия, трансплантация 
гемопоэтических стволовых клеток, генная 
терапия и редактирование генома на основе 
кластеризованных коротких палиндромных 
повторов с регулярным интервалом [4]. 

Цели исследования – изучение возрас%
тных особенностей клиники МЛ, возможности 
коррекции витальных отклонений при данном 
заболевании, а также формирование насторо%
женности у врачей в отношении генетически 
детерминированных синдромов (ГДС). 

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ 
ИССЛЕДОВАНИЯ 

Проведен анализ амбулаторной карты 
(ф – 112у) и данных электронной медицин%
ской карты (ЭМК) РИАМС «ПроМед». 

КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ 

Мальчик П., 3 года 11 месяцев. Ребенок 
от IX беременности, протекавшей на фоне 
анемии легкой степени, маловодия и фето%
плацентарной недостаточности. Роды чет%
вертые в сроке 39 недель. Масса при рожде%
нии 2360 г (SDS массы %2,41), длина тела 
при рождении 48 см (SDS роста %1,0). Оцен%
ка по шкале АПГАР 8/9 баллов. При рожде%
нии отмечались множественные стигмы 
дизэмбриогенеза: крупные надбровные буг%
ры, низкие надбровные дуги, широкая пе%
реносица, выпуклые альвеолярные отрост%
ки, низкорасположенные уши, крупный 
язык, деформация грудной клетки по типу 
килевидной, относительно короткие конеч%
ности, диастаз прямых мышц живота, пу%
почная грыжа и пахово%мошоночная грыжа 
справа. Со вторых суток жизни появилось 
стридорозное дыхание и участие в акте ды%
хания вспомогательной мускулатуры, после 
чего ребенок был переведен в отделение 
патологии новорожденных с диагнозом: 
задержка внутриутробного развития по 
диспластическому типу III степени. Генети%
чески%детерминированный синдром? На%
следственная болезнь обмена (НБО): муко%
липидоз? 

Проведено полное клиническое обсле%
дование. Биохимический анализ мочи на 
НБО не показал каких%либо отклонений. 
При рентгенологическом обследовании кос%
тей были выявлены: колоколообразная де%
формация грудной клетки, формирование 
передних отрезков ребер по типу «рахити%
ческих четок» расширение дистальных ме%
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тафизов бедренных костей с неровными, 
размытыми контурами, наличие краевых 
козырьков в проксимальных диафизах 
большеберцовых костей, а также патология 
со стороны внутренних органов: вентрику%
ломегалия и расширение межполушарной 
щели, субэпендимальная киста слева, дву%
створчатый аортальный клапан, увеличение 
размеров почек, деформация желчного пу%
зыря, спленомегалия. 

В возрасте 4 месяцев методом прямого 
секвенирования генома проведен ДНК%анализ 
и выявлена мутация гена GNPTAB c.1123C > T 
в гетерозиготном состоянии и c.2212C > A 
в гетерозиготном состоянии и подтвержден 
диагноз: муколипидоз II/IIIА тип. 

С рождения у мальчика отмечалась за%
держка физического и психомоторного раз%
вития. До года ребенок не болел острыми 
респираторными заболеваниями (ОРЗ),  
а с 1 года 2 месяцев начались частые ОРЗ, 
осложненные бронхообструктивным син%
дромом (9 эпизодов), пневмониями (4 эпи%
зода), с явлениями дыхательной недостаточ%
ности I–II степени. Проводилось обследова%
ние и лечение в условиях стационара, где 
обнаружены врожденные пороки развития 
трахеобронхиального дерева (ларинготра%
хеобронхомаляция II степени). Ребенок пло%
хо прибывал в массе с периода новорожден%
ности во многом и за счет явлений токсико%
за и эксикоза на фоне ОРЗ. В возрасте 2 лет 
8 месяцев ребенок имел массу тела 7200 г 
(SDS массы %5,6), рост 71 см (SDS роста  
%6,48), ИМТ 14,3 (SDS ИМТ %1,22). 

В 3 года 8 месяцев ребенок не сидит, не 
стоит, не ходит, функции тазовых органов 
не контролирует, не разговаривает. Само%
стоятельно переворачивается в кроватке, 
пытается ползать. В последние месяцы отме%
чено нарушение акта глотания. Со стороны 
костно%мышечного аппарата выявлены кон%
трактуры плечевых и тазобедренных суста%
вов, фиксированный кифоз на уровне пояс%

ничного отдела позвоночника, сгибательная 
контрактура межфалангового сустава I паль%
ца правой кисти. 

В 3 года 8 месяцев ребенку присвоен 
статус паллиативного больного. Тогда же 
проведена чрескожная эндоскопическая га%
стростомия и трахеостомия. Ребенок нахо%
дится на постоянной кислородной поддерж%
ке увлажненным кислородом с потоком 
1 л/мин. Кормление смесью «Нутризон» из 
расчета 11,1 ккал/см/сут и 2–3 г/кг/сут белка 
через гастростомическую трубку 5 раз в 
день. В качестве докорма для достижения 
необходимого калоража один раз в день да%
ется каша. Путем улучшения доставки пита%
тельных веществ (гастростома) и постоян%
ного расчета актуальных потребностей ре%
бенка в калораже и белке достигнуты 
постепенные прибавки в весе и росте.  
К 3 годам 10 месяцам ребенок имел массу 
8,5 кг (SDS массы %4,79) и рост 75 см (SDS 
роста %6,63), ИМТ 15,1 (SDS ИМТ %0,20). Ока%
зание медицинской помощи ребенку проис%
ходит на дому выездной бригадой паллиа%
тивной помощи Городской детской клини%
ческой больницы № 3 им. И.П. Корюкиной. 
Ребенок получает специализированное пи%
тание, расходные материалы (для обеспече%
ния кислородной поддержки через трахео%
стомическую трубку и ухода за гастростомой) 
и консультации специалистов по профилю 
педиатрии, диетологии, анестезиологии%
реаниматологии, ортопедии, неврологии. 

Мальчик не вакцинирован. 

РЕЗУЛЬТАТЫ И ИХ ОБСУЖДЕНИЕ 

Диагноз муколипидоза у пациента П. 
был заподозрен в роддоме, что указывает на 
высокую настороженность врачей в отноше%
нии генетически%детерминированных син%
дромов. Этот случай муколипидоза второй в 
Пермском крае. Мальчик от четвертых ро%
дов, в семье еще есть трое здоровых детей. 
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С  возрастом клинические проявления МЛ 
нарастали – до года не болел острыми забо%
леваниями, отмечены отклонения в физиче%
ском и нервно%психическом развитии. С го%
да до 3 лет регистрируются частые ОРЗ с 
бронхообструкцией и пневмонии, проте%
кающие с дыхательной недостаточностью, 
требующие интенсивной терапии. В этот 
период отмечается остановка в наборе веса и 
угасание ранее приобретенных навыков, 
фиксируется нарастание патологии со сто%
роны костной системы – контрактуры суста%
вов и кифоз позвоночника, появляются на%
рушения в акте глотания. В 3 года 8 месяцев 
ребенку присвоен статус паллиативного па%
циента, установлена гастро% и трахеостома. 
Зондовое кормление, расчет калорийности 
питания дали значительную прибавку в весе – 
900 г за три месяца. 

ВЫВОДЫ  

Современные методы диагностики ге%
нетических заболеваний становятся доступ%
ными для рутинной педиатрической практи%
ки. Своевременно и правильно поставлен%
ный диагноз в случае МЛ не играет большой 
роли в прогнозе продолжительности жизни, 
так как нет специфического лечения данно%
го заболевания. Но правильная организация 
наблюдения за пациентом с НБО на педиат%
рическом участке может значительно повы%
сить качество жизни больного и его семьи. 
Необходим комплексный, преемственный 
подход разных специалистов: диетолога, га%
строэнтеролога, врача паллиативной меди%
цины, педиатра, пульмонолога, ортопеда, 
своевременная коррекция отклонений в со%
стоянии здоровья, организация стационара 
на дому с необходимым оборудованием для 
поддержания витальных функций. Очень 
важной для таких пациентов является свое%
временная вакцинация по индивидуальному 
плану с учетом противопоказаний как защи%

та от интеркуррентных инфекций, способ%
ных вызвать ухудшение основного заболева%
ния или гибель пациента. 
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