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ABSTRACT

Синдромы цервико-медуллярной компрессии и атлантоаксиальной дислокации являют-
ся доминирующими клиническими проявлениями мукополисахаридозов на краниовер-
тебральном уровне. В обзоре приводится анализ зарубежных и российских литератур-
ных источников, касающийся современных аспектов диагностики, нейрохирургической 
коррекции стеноза на краниовертебральном уровне у пациентов с разными типами му-
кополисахаридозов. Представлены существующие хирургические подходы к определе-
нию показаний и выбору метода хирургического лечения, а также некоторые аспекты 
применения заместительной ферментной терапии и трансплантации гемопоэтических 
стволовых клеток. Продемонстрировано многообразие вариантов хирургической кор-
рекции поражений позвоночника на  краниовертебральном уровне у  пациентов с  раз-
ными типами мукополисахаридозов, однако описанные рекомендации можно рас-
сматривать с  точки зрения традиций клиник или личного опыта хирургов, но  не как 
признанные стандарты лечения. Требуется дальнейшее накопление отдельных наблю-
дений или клинических серий для проведения сравнительного анализа эффективности 
различных подходов на достаточно большом и однородном материале для определения 
стандартов диагностики и лечения краниовертебральной патологии у пациентов с му-
кополисахаридозами.
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РЕЗЮМЕ

Cervico-medullary compression and atlantoaxial dislocation syndromes are the dominant clin-
ical manifestations of mucopolysaccharidoses at the craniovertebral level. The review pro-
vides an analysis of international literary sources concerning modern aspects of diagnosis and 
neurosurgical correction of the foramen magnum stenosis in patients with different types of 
mucopolysaccharidoses. The existing surgical approaches to determining the indications and 
choosing the method of surgical treatment and some aspects of the use of enzyme replacement 
therapy and hematopoietic stem cell transplantation are presented. A variety of options for sur-
gical correction of pathology at the craniovertebral level have been demonstrated in patients 
with different types of mucopolysaccharidosis, however the described recommendations can 
be considered from the point of view of traditions of the hospitals or personal experience of 
surgeons, but not as recognized standards of treatment this pathology. Further accumulation 
of individual observations or clinical series is required to conduct a comparative analysis of 
the effectiveness of various approaches on a sufficiently large and homogeneous material to 

Ключевые слова: атлантоаксиальная нестабильность, атлантоаксиальная фиксация, 
краниовертебральная область, мукополисахаридоз, стеноз большого затылочного отвер-
стия, цервико-медуллярная декомпрессия.

Для цитирования: Степаненко А.В., Денисова К.А., Степаненко В.В. и др. Стеноз на уров-
не большого затылочного отверстия у пациентов с мукополисахаридозом: диагностика 
и  хирургическое лечение. Обзор литературы. Российский журнал персонализированной 
медицины.  2024;4(2):96-105. DOI: 10.18705/2782-3806-2024-4-2-96-105. EDN: QNXFZC 
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Список сокращений: ГАГ — гликозаминогли-
каны, ЗФТ — заместительная ферментная терапия, 
КТ — компьютерная томография, МВП — мотор-
ные вызванные потенциалы, МПС — мукополиса-
харидоз, МРТ  — магнитно-резонансная томогра-
фия, СМ — спинной мозг.

ВВЕДЕНИЕ

Мукополисахаридозы (МПС) относятся к лизо-
сомальным болезням накопления, которые в свою 
очередь объединяют общую группу орфанных на-
следственных метаболических нарушений. Сре-
ди довольно большого числа заболеваний данной 
группы МПС встречаются несколько чаще, чем 
другие редкие патологии [1].

Заболеваемость различными типами МПС ко-
леблется в  зависимости от  географического и  эт-
нического происхождения. По некоторым оценкам, 
она составляет от 1/25 000 до 1/30 000 новорожден-
ных. Наиболее распространенным является МПС  
I типа и  встречается с  частотой от  0,69 до  1,66 
на  100 000 новорожденных [2, 3]. К  клиническим 
проявлениям МПС, помимо прочих, относят син-
дром цервико-медуллярной компрессии и атланто-
аксиальную дислокацию. В  своей работе мы при-
водим анализ литературы, касающийся некоторых 
аспектов диагностики и лечения данных синдромов 
у пациентов с МПС разного возраста, в частности, 
существующие подходы к определению показаний 
и выбору метода хирургического лечения [4, 5].

Поражение позвоночника встречается при боль-
шинстве МПС, хотя и с большой вариабельностью 
по частоте [6]. Аномалии позвоночника и основа-
ния черепа, а также отложение гликозаминоглика-
нов (ГАГ) в мозговых оболочках и поддерживаю-

щих связках часто вызывают атлантоаксиальную 
нестабильность и/или дислокацию, которые мо-
гут привести к сдавлению нижних отделов ствола 
и верхних отделов спинного мозга (СМ) с развити-
ем компрессионной миелопатии. Переходные ана-
томические зоны: краниовертебральная область 
и  грудопоясничный отдел позвоночника, являют-
ся двумя основными анатомическими зонами, где 
встречается сдавление СМ [7–9].

КРАТКАЯ ХАРАКТЕРИСТИКА 
РАЗНОВИДНОСТЕЙ И КЛИНИЧЕСКОЙ 
КАРТИНЫ МУКОПОЛИСАХАРИДОЗОВ

В зависимости от  характера ферментативного 
дефекта выделяют несколько основных типов МПС:

МПС I типа вызывается дефицитом фермента 
альфа-L-идуронидазы, включающего ген IDUA, 
расположенный на хромосоме 4p16. Это заболева-
ние подразделяется на  три гетерогенных феноти-
па, называемых синдромами G. Hurler, G. Hurler–H. 
G. Scheie и  H. G. Scheie. Дефицит фермента аль-
фа-L-идуронидазы приводит к  накоплению ГАГ 
в  различных тканях организма, вызывая широко 
распространенную полиорганную дисфункцию 
[10]. Основные клинические проявления данного 
типа МПС: низкий рост, грубые черты лица, ма-
кроцефалия, макроглоссия, полные губы, густые 
сросшиеся брови, помутнение роговицы, глауко-
ма, сообщающаяся гидроцефалия, сдавление СМ, 
туннельный синдром запястья, тугоухость различ-
ной степени выраженности, гепатоспленомегалия, 
обструкция дыхательных путей с  последующим 
апноэ, заболевания сердечно-сосудистой системы, 
пупочные и паховые грыжи, контрактуры крупных 
и мелких суставов [7, 11].

determine standards for the diagnosis and treatment of craniovertebral junction pathology in 
patients with mucopolysaccharidoses.

Key words: atlantoaxial fixation, atlantoaxial instability, cervico-medullary decompression, 
craniovertebral level, foramen magnum stenosis, mucopolysaccharidosis.
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К МПС II типа относится синдром C. Hunter, 
возникающий из‑за снижения активности лизосом-
ного фермента идуронат‑2-сульфатазы, что связано 
с мутацией гена IDS в хромосоме Xq28 [10]. В ре-
зультате прогрессирующего лизосомального нако-
пления ГАГ в  тканях и  органах (печень, селезен-
ка, сердце, кости, дыхательные пути) происходит 
нарушение функции клетки, включая изменение 
внутриклеточного гомеостаза кальция, нарушение 
аутофагии и воспаление. Данные процессы приво-
дят к мультисистемным проявлениям заболевания 
с вовлечением опорно-двигательной, дыхательной, 
сердечно-сосудистой и нервной систем [7, 12].

К МПС III типа относится синдром  
S. Sanfilippo, характеризующийся множествен-
ной ферментативной недостаточностью, которая 
включает гепаран‑N‑сульфатазу (IIIA), альфа‑N‑
ацетилглюкозаминидазу (IIIB), альфа‑глюкозами-
нидацетилтрансферазу (IIIC) и  N‑ацетилглюкоза-
мин‑6‑сульфатазу (IIID), вызывающей накопление 
гепарансульфата [10, 13]. По  своим клиническим 
проявлениям варианты весьма схожи, но  могут 
варьироваться в  зависимости от  фенотипа. Дети 
обычно достигают нормального роста, а внешние 
изменения не так явно выражены, как при других 
типах МПС. Кроме того, развивается макроглоссия 
и долихоцефалия, наблюдается увеличение волося-
ного покрова по всему телу [11].

МПС IV типа, или синдром L. Morquio бывает 
двух типов: тип IVA возникает из‑за дефицита N‑ 
ацетилгалактозамин‑6‑сульфатазы (мутация в гене 
GALNS, расположенном на 16q24 хромосоме), тип 
IVB (встречается крайне редко) возникает из‑за 
дефицита фермента β-галактозидазы (мутация 
в  гене GLB1, расположенном на  3p21 хромосоме) 
и  сопровождается накоплением кератансульфата 
[10]. Результат накопления данных ГАГ приводит 
к системной скелетной дисплазии, включая низкий 
рост, нестабильность шейного отдела позвоноч-
ника со  сдавлением СМ, килевидную деформа-
цию груди, кифосколиоз, варусную деформацию 
нижних конечностей, гипермобильность суставов 
и  аномальную походку. Имеется высокая часто-
та сужения трахеи у  детей и  молодых взрослых 
с  МПС IVA типа, тяжесть которого увеличивает-
ся с возрастом. Пациенты с тяжелой обструкцией 
трахеи подвержены риску смерти от апноэ во сне 
и сопутствующих осложнений [7, 14].

К МПС VI типа относится синдром  
P. Maroteaux–M. E. J. Lamy, возникающий в  ре-
зультате накопления дерматансульфата и  хондро-
итин‑4‑сульфата, связанного с дефицитом фермен-
та N‑ацетилгалактозамин‑4-сульфатазы (мутация 
в  гене ARSB, расположенном на  5q11 хромосоме) 

[10]. Классические клинические проявления син-
дрома представлены поражением костно-сустав-
ной системы с множественными дизостозами, низ-
ким ростом и  двигательной дисфункцией. Кроме 
того, довольно часто отмечаются оториноларин-
гологические и  глазные проявления (помутнение 
роговицы), а  также ородентальные аномалии. На-
конец, при МПС VI типа присутствуют и  другие 
признаки, такие как органомегалия и сердечно-ды-
хательная недостаточность, типичные для мукопо-
лисахаридозов в целом [7, 15–18].

В результате дефицита β‑галактозидазы, свя-
занного с мутацией в гене GUSB (7q11 хромосома), 
происходит накопление хондроитин-4-сульфата, 
хондроитин-6-сульфата, дерматан и  гепарансуль-
фатов, что приводит к МПС VII типа, или синдро-
му William S. Sly [10]. Клиническая картина и на-
чало заболевания могут значительно различаться. 
У  пациентов с  проявлениями заболевания в  дет-
ском возрасте обычно наблюдаются легкие скелет-
ные аномалии, грубые черты лица и  помутнение 
роговицы. Если заболевание проявляет себя при 
рождении, обычно отмечается низкий рост, ске-
летная дисплазия, гепатоспленомегалия, макроце-
фалия, гипертрофия десен, грыжи, частые ушные 
инфекции и когнитивные отклонения. Более того, 
водянка плода, аномальное скопление жидкости 
организма в нескольких тканях, является отличи-
тельной особенностью МПС VII типа [7, 19].

МПС IX типа, или синдром M. R. Natowicz явля-
ется чрезвычайно редким из всех типов МПС и воз-
никает из-за дефицита фермента гиалуронидазы, 
приводящего к накоплению гиалуронана (мутация 
в гене HYAL1, расположенном на 3p21 хромосоме) 
[10]. Первого пациента с синдромом M. R. Natowicz 
описали в 1996 г., с периартикулярными образова-
ниями мягких тканей и узловой гиперплазией, низ-
ким ростом и  эрозиями вертлужной впадины, что 
является патогномоничным признаком для данного 
типа МПС. Скелетные и суставные проявления ча-
сто встречаются при МПС IX типа в соответствии 
с  биологической функцией гиалуронана. Другие 
симптомы могут включать низкий рост, кисты, ча-
стые ушные инфекции и расщелину нёба [11, 20].

АТЛАНТОАКСИАЛЬНАЯ 
НЕСТАБИЛЬНОСТЬ И ДИСЛОКАЦИЯ — 
ПРИНЦИПЫ ДИАГНОСТИКИ

Выраженность нейроортопедических наруше-
ний коррелирует с типом МПС и связана с актив-
ностью заболевания. Атлантоаксиальная неста-
бильность часто наблюдается при МПС IV типа, за 
ней следуют МПС VI и I типов. Грудопоясничный 
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кифоз является хорошо известным признаком МПС 
I типа, но также часто встречается при МПС II, IV 
и VI типов. Стеноз шейного отдела позвоночника 
широко диагностируется при всех типах МПС, за 
исключением МПС III типа [7, 9, 21].

Смещение атланта относительно аксиса может 
происходить кпереди, кзади, латерально или в ком-
бинации. Для верификации и  уточнения характе-
ра смещения используют боковые рентгеновские 
снимки, выполненные с  функциональными про-
бами (сгибание/разгибание шейного отдела позво-
ночника) [7, 22]. Атлантоаксиальную нестабиль-
ность оценивают на  рентгенограммах, используя 
тест ADI (atlantodental interval — атлантоденталь-
ный интервал). Значение ADI для диагностики не-
стабильности составляет > 2,5–3 мм для взрослых 
и  > 4,5–5 мм для детей, а  также его отличие бо-
лее чем на 2 мм в боковой проекции при сгибании 
и разгибании [22, 23]. У многих пациентов с атлан-
тоаксиальной нестабильностью, страдающих МПС 
IVA типа, наблюдается характерная аномалия  — 
гипоплазия зубовидного отростка, или зубовидная 
кость. Наличие зубовидной кости способствует 
формированию атлантоаксиальной нестабильно-
сти, а при прогрессировании — атлантоаксиальной 
дислокации, что в свою очередь приводит к сдавле-
нию СМ на краниовертебральном уровне [7–9]. 

Компрессия СМ между зубом С2 позвонка 
и  задней дугой С1 при гиперфлексии и  гиперэкс-
тензии может вызвать базилярную инвагинацию, 
которая часто ведет к необратимым повреждениям 
СМ, дыхательной недостаточности с тетрапарезом 
и внезапной смерти пациента. Оценка гипоплазии 
зубовидного отростка С2 позвонка более инфор-
мативна при компьютерной томографии (КТ), чем 
при магнитно-резонансной томографии (МРТ) или 
рентгенографии, поскольку последние не позволя-
ют выявить отсутствие окостенения [24].

У некоторых пациентов с  базилярной инваги-
нацией и увеличенными сосцевидными отростка-
ми затылочных костей, что типично для МПС IVA 
типа, уровень C1–C2 на боковых рентгенограммах 
визуализируется нечетко, что ограничивает полез-
ность данного исследования [8].

СИНДРОМ СДАВЛЕНИЯ СПИННОГО 
МОЗГА — ПРИНЦИПЫ ДИАГНОСТИКИ

Сдавление СМ является частым осложнением 
поражения позвоночника при МПС и  затрагивает 
несколько уровней СМ, но чаще всего встречается 
на краниовертебральном уровне. Авторы сообща-
ют, что существуют два этиопатологических ме-
ханизма, объясняющих формирование сдавления 

в области краниовертебрального перехода: стеноз 
позвоночного канала, связанный с  очаговым или 
многоуровневым утолщением соединительной 
ткани внутри канала, вызванным отложением ГАГ 
в  мозговых оболочках, задней продольной и  жел-
той связках, а также атлантоаксиальная нестабиль-
ность и дислокация, связанные с дисплазией зубо-
видного отростка и слабостью связок [7, 8].

У большинства пациентов первым симптомом 
сдавления СМ является онемение обеих рук. Тест 
на  разгибание считается положительным, если 
пациент чувствует онемение обеих рук при разги-
бании шеи [24]. Компрессия СМ на  краниоверте-
бральном уровне также вызывает неврологические 
нарушения, которые могут проявляться неустой-
чивой походкой, частыми падениями, слабостью 
верхних и нижних конечностей, дизестезией, дис-
функцией мочевыделительной системы, парали-
чом и может привести к внезапной смерти [25, 26]. 
МРТ является методом выбора при подозрении 
на  стеноз позвоночного канала, поскольку позво-
ляет визуализировать структуры позвоночника 
и  их взаимоотношения со  спинным мозгом с  це-
лью определения компрессии или выявления очага 
измененного МР-сигнала, верификация которых 
является абсолютным показанием к  хирургиче-
ской коррекции [22]. Mackenzie W. G. с соавторами 
считают, что минимально достаточное МРТ ска-
нирование включает взвешенные T1- и T2-изобра-
жения, полученные в  аксиальной и  сагиттальной 
плоскостях. При этом необходимо визуализиро-
вать весь позвоночный канал в зоне сканирования, 
включив в исследование область от задней череп-
ной ямки до середины крестообразного возвыше-
ния внутренней поверхности затылочной кости 
[27]. Патогномоничным признаком абсолютного 
стеноза шейного отдела позвоночника по данным 
МРТ является отсутствие «ликворной прослой-
ки» вокруг СМ [26]. Объем резервных ликворных 
пространств позвоночного канала в  аксиальной 
плоскости на уровне C1 позвонка, в соответствии 
с правилом Steele (правило «трех третей»), должен 
занимать 1/3. При изменении этих соотношений 
по  данным МРТ констатируется атлантоаксиаль-
ная дислокация [28].

Динамическая МРТ (сгибание/разгибание), ко-
торую Charrow J. с соавторами рекомендуют про-
водить каждый год, является весьма информатив-
ным методом исследования, поскольку позволяет 
оценить степень и протяженность стеноза шейного 
отдела позвоночника. Сагиттальная и  аксиальная 
проекции при МРТ в  Т2-взвешенных изображе-
ниях при сгибании/разгибании могут дать полез-
ную информацию для проведения предопераци-
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онного планирования (оценка резервного для СМ 
пространства), при этом целесообразно заранее 
проверить допустимые пределы сгибания и разги-
бания шейного отдела позвоночника. Необходимо 
помнить, что любая процедура, при которой про-
водят манипуляции с головой и шеей пациента под 
наркозом, сопряжена с  риском повреждения СМ 
и представляет опасность для жизни [29].

При необходимости выполнения КТ в  раннем 
возрасте используются соответствующие костные 
и  мягкотканные фильтры визуализации, которые 
обеспечивают точное измерение костной части по-
звоночного канала, помогают оценить плотность 
мягкотканных компонентов зоны стеноза, а также 
позволяют продемонстрировать дисплазию хряща 
зуба C2. Данные КТ дают возможность более точно 
оценить участие зуба С2 в формировании стеноза 
шейного отдела позвоночника. Точное измерение 
костных структур (оценка размера и  плотности 
ножек) должно быть выполнено на этапе предопе-
рационного планирования. Несмотря на  высокую 
информативность, КТ предполагает воздействие 
большой дозы радиации, по  этой причине иссле-
дование следует проводить с осторожностью у ма-
леньких детей [22, 26].

Перед хирургическим вмешательством реко-
мендуется проведение КТ-ангиографии для опре-
деления хода позвоночных артерий на  уровне 
С1 и  С2 позвонков, так как позвоночная артерия 
может иметь высокое расположение (high-riding 
vertebral artery) ввиду индивидуальных анатомиче-
ских особенностей, что особенно важно для паци-
ентов с пороками развития, а также для измерения 
ножек дуги С2 позвонка c целью оценки возмож-
ности применения транспедикулярных винтов C1/
C2. Если по  данным КТ-ангиографии выявляется 
аномалия хода позвоночной артерии или величина 
ножек дуги С2 не позволяет использовать транспе-
дикулярные винты, это заранее учитывается при 
выборе метода фиксации [26].

ПОКАЗАНИЯ К ХИРУРГИЧЕСКОМУ 
ЛЕЧЕНИЮ И МЕТОДЫ

Хирургическое лечение должно включать реше-
ние двух задач: декомпрессию СМ и стабилизацию 
краниовертебрального отдела. Liu H. T. и соавторы 
полагают, что из-за редкой встречаемости муко-
полисахаридозов не  существует единого мнения 
относительно показаний и сроков хирургического 
вмешательства, однако на  основании их личного 
анализа и  клинического опыта они предложили 
выделить ряд показаний. К ним относятся: усиле-
ние компрессии СМ на  шейном уровне при МРТ 

с  верификаций (или без нее) очага измененного 
МР-сигнала, признаки нестабильности шейного 
отдела на КТ или рентгенограммах при динамиче-
ском исследовании сгибания/разгибания в боковой 
проекции, прогрессирующие клинические невро-
логические признаки при отсутствии отрицатель-
ной динамики по  данным рентгенологического 
исследования. Также у детей с отсутствием зубо-
видного отростка хирургическое вмешательство 
должно проводиться незамедлительно, поскольку 
данное состояние сопряжено с высоким риском ат-
лантоаксиального вывиха [26].

По опыту Giussani C. и соавторов, хирургическое 
вмешательство показано в случаях выраженного су-
жения позвоночного канала и полной облитерации 
перимедуллярных субарахноидальных пространств 
(САП) < 1 мм, уменьшения размеров позвоночно-
го канала на уровне С1 и С2 позвонков более чем 
на 50 % и МРТ признаков нестабильности (стеноз 
позвоночного канала и сдавление СМ). Более того, 
у очень маленьких пациентов они рекомендуют от-
ложить время операции до  3 лет, чтобы добиться 
достаточного созревания кости. Авторы полагают, 
что задняя декомпрессия на  уровне краниоверте-
бральной области может быть достаточной лишь 
у  отдельных взрослых пациентов с  полностью 
оссифицированным зубом и  отсутствием рентге-
нологических признаков нестабильности. Они ре-
комендуют выполнение задней декомпрессии СМ 
и С0–С1–С2 спондилодеза в большинстве случаев, 
поскольку все пациенты с  МПС имеют конститу-
тивную слабость соединительной ткани даже при 
отсутствии подозрительной рентгенологической 
картины (за исключением болезни L. Morquio). При 
задней декомпрессии СМ на краниовертебральном 
уровне требуется удаление заднего полукольца C1, 
края затылочной кости, утолщенной желтой связки, 
что может усугубить нестабильность краниоверте-
брального перехода [25, 30].

Многие авторы рекомендуют сочетать перед-
нюю (микрохирургическую трансоральную или 
эндоскопическую трансназальную) декомпрессию 
СМ на  краниовертебральном уровне с  окципито-
спондилодезом (С0–С2 или С0–С3–С4–С5) паци-
ентам с МПС IVA типа [31–33].

Goel A. представляет свою персональную се-
рию больных, прооперированных по  авторской 
методике, с применением дистракции и межфасе-
точной фиксации С1–С2. В этой серии никому из 
пациентов не  выполнялась задняя декомпрессия, 
а сдавление устранялось посредством фасеточной 
(С1–С2) дистракции, что позволяло низвести зуб 
С2 из большого затылочного отверстия вниз и за-
фиксировать [34].
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В тех случаях, когда необходимо выполнить 
протяженную заднюю декомпрессию, то методом 
выбора является ламинопластика шейного отдела 
позвоночника, чтобы в  дальнейшем избежать не-
стабильности и фиброза по сравнению с тотальной 
ламинэктомией [24].

Использование различных модификаций тран-
сартикулярной и  транспедикулярной винтовой 
фиксации C1–C2 активно применяется с 1970-х гг. 
Эти технологии обеспечивают прочную интра
операционную фиксацию оперируемых позвоноч-
но-двигательных сегментов и  способствуют фор-
мированию артродеза [26].

Goel A. и  соавторы использовали конструкцию 
(C1 lateral mass–C2 pars), соединенную задними 
шейными пластинами, для достижения задней фик-
сации, а Harms J. и коллеги затем модифицировали 
методику Goel A. Harms J. использовал пары вин-
тов для фиксации в боковые массы C1 и  транспе-
дикулярно в C2 позвонки, соединенные вертикаль-
но стержнями, для достижения жесткой фиксации. 
Эта технология обеспечивает надежную интраопе-
рационную фиксацию и снижает риск интраопера-
ционных повреждений С2 корешка и позвоночной 
артерии. Методика по Harms J. получила широкое 
признание у  спинальных хирургов во всем мире 
и считается золотым стандартом [26, 34, 35].

Интраоперационный нейрофизиологический 
мониторинг с  использованием соматосенсорных 
вызванных потенциалов (ССВП) и  моторных вы-
званных потенциалов (МВП) является стандартом 
при хирургическом лечении этой категории пациен-
тов, что обеспечивает безопасность хирургического 
вмешательства. Нейрофизиологические изменения 
во время операции могут свидетельствовать о пря-
мом повреждении СМ или его сосудов, ишемии из-
за гипотензии, потери крови, применения анестети-
ков или изменения положения. Раннее выявление 
этих изменений может предотвратить необратимые 
неврологические повреждения [21].

Транскраниальные МВП активируют двигатель-
ные пути и  вызывают регистрируемое двигатель-
ное сокращение (мышечный МВП) и  потенциал 
действия нерва (D-волна). При спинальной хирур-
гии потеря мышечного МВП без изменения зубца 
D более чем на 50 % связана только с преходящим 
неврологическим дефицитом. Регистрация D-вол-
ны затруднена, и  уменьшение амплитуды на  50 % 
и более предложено считать значительным [22].

Больные, страдающие МПС, относятся к числу 
наиболее сложных с  анестезиологической точки 
зрения и  требуют тщательной предоперационной 
подготовки, так как инфильтрация ГАГ может вы-
зывать стеноз трахеи. Следует помнить о специфи-

ческих клинических проявлениях у таких пациен-
тов (ограниченное открывание рта, макроглоссия, 
короткий и ригидный шейный отдел позвоночника, 
гипертрофированные миндалины и надгортанник, 
обильное слюноотделение), что обусловлено отло-
жением ГАГ в мягких тканях и слизистых оболоч-
ках [7, 36–38]. Использование гибкой бронхоскопии 
верхних и  нижних дыхательных путей во время 
анестезиологического обеспечения показало, что 
наиболее частыми (72 %) местами отложения ГАГ 
были верхние дыхательные пути, в 31 % выявлена 
ларингомаляция [39].

НЕКОТОРЫЕ АСПЕКТЫ 
КОНСЕРВАТИВНОГО ЛЕЧЕНИЯ 
МУКОПОЛИСАХАРИДОЗОВ

Существующие в  настоящее время методы 
консервативного лечения МПС включают в  себя 
терапию гемопоэтическими стволовыми клетка-
ми, заместительную ферментную терапию (ЗФТ), 
таргетную генную терапию и субстрат-деприваци-
онную терапию. Хотя во всех указанных подходах 
был достигнут тот или иной прогресс, клинически 
одобренные методы лечения МПС в  настоящее 
время ограничиваются трансплантацией гемопоэ-
тических стволовых клеток (ТГСК) и ЗФТ [40].

Внутривенная заместительная ферментная те-
рапия приводит к  частичному ответу со  стороны 
мягких тканей и улучшению повседневной актив-
ности пациентов с МПС I, II, IVA, VI и VII типов. 
Но  поскольку истинный фермент не  проникает 
через гематоэнцефалический барьер, то  ЗФТ ока-
зывает очень ограниченное влияние на  аваску-
лярные поражения костей, хрящей и центральную 
нервную систему (ЦНС). В настоящее время прово-
дятся клинические исследования по оценке эффек-
тивности интратекального введения через систему 
Ommaya при ЗФТ. ТГСК является стандартом ле-
чения пациентов с МПС I типа в возрасте до 2 лет 
или без поражения ЦНС и обеспечивает терапевти-
ческий эффект у пациентов с МПС II, IVA, VI и VII 
типов, особенно при лечении на ранней стадии за-
болевания [41].

Несмотря на то, что данные методы имеют неко-
торые преимущества в замедлении прогрессирова-
ния заболевания, у них также есть ряд ограничений. 
ЗФТ сопряжена с  необходимостью еженедельных 
инъекций, ввиду короткой циркуляции препарата 
в  крови и  ограниченного проникновения в  очаги 
поражения костного аппарата и ЦНС. ТГСК явля-
ется более эффективным методом, однако может 
применяться не  у всех пациентов из-за ограни-
ченной доступности подходящих доноров и риска 
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смертности, обусловленного реакцией «трансплан-
тат против хозяина», инфекционными заболевани-
ями и рядом других осложнений [41].

Nakamura-Utsunomiya A. и  коллеги показали, 
что у ребенка с МПС IVA типа в течение второго 
года ЗФТ развилась компрессия СМ на уровне С1 
позвонка с  последующей нестабильностью атлан-
тоаксиального сустава. Первым этапом проведена 
декомпрессионная операция, и только позже была 
выполнена инструментальная фиксация, посколь-
ку костные структуры изначально были слишком 
малы из-за возраста пациента. Авторы предлагают 
последовательность в сроках применения хирурги-
ческого лечения и ЗФТ у таких пациентов [42].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Формирование стеноза на  уровне большо-
го затылочного отверстия наиболее характерно 
для пациентов с  мукополисахаридозами IV и  VI 
типов. Наиболее драматичными клиническими 
проявлениями характеризуется цервико-медул-
лярная компрессия на  уровне большого затылоч-
ного отверстия. Это вполне объяснимо с  точки 
зрения теории отложения ГАГ в мозговых оболоч-
ках и суставно-связочном аппарате, что приводит 
к  формированию атлантоаксиальной дислокации, 
компрессионной миелопатии с  возможным раз-
витием каскада порой несовместимых с  жизнью 
осложнений. Хирургическая коррекция при му-
кополисахаридозах абсолютно показана пациен-
там с клиническими проявлениями сдавления СМ 
на  краниовертебральном уровне и  нестабильно-
стью с  высоким риском вторичных нейроортопе-
дических нарушений. При хирургическом лечении 
важно учитывать всё многообразие аномальных 
анатомических особенностей пациентов с мукопо-
лисахаридозами перед выполнением манипуляций, 
чтобы минимизировать вероятность осложнений. 

Завершая краткий обзор литературы, мы отме-
чаем многообразие вариантов тактики хирурги-
ческой коррекции нейроортопедических ослож-
нений, возникающих при мукополисахаридозах. 
Однако представленные рекомендации можно рас-
сматривать с  точки зрения традиций клиник или 
личного опыта хирургов, но  не как признанные 
стандарты лечения. 

Требуется дальнейшее накопление отдельных 
наблюдений или клинических серий для срав-
нительного анализа эффективности различных 
подходов на  достаточно большом и  однородном 
материале для определения стандартов диагности-
ки и  лечения стеноза позвоночника у  пациентов 
с МПС. 
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