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В работе представлена клиническая и лабораторная характеристика орфанного заболевания – му-
кополисахаридоза II типа.  
Цель. Продемонстрировать клинический случай синдрома Хантера, вызванного мутацией гена IDS. 
Материалы и методы. В работе использовались анамнестический, клинический и аналитический 
методы. Были изучены данные истории болезни, результаты клинических, лабораторных и моле-
кулярно-генетических исследований. 
Результаты. В возрасте 6 мес. у ребенка была заподозрена лизосомная болезнь накопления. Диагноз 
был подтвержден в возрасте 7 мес: обнаружены повышенная концентрация гликозаминогликанов в 
моче, снижение активности идуронатсульфатазы. Методом прямого автоматического секвени-
рования проведен полный анализ гена IDS. Полученные результаты подтвердили диагноз «Болезнь 
Хантера (OMIM#309900) (NM 000202,8), X – сцепленный рецессивный тип наследования». В эк-
зоне 7 гена обнаружен вариант нуклеотидной последовательности с.1000G>T (p.Asp334Tyr) в ге-
мизиготном состоянии, описанный в базе HGMD (Human Gene Mutation Database) как патогенный 
(СМ141183). 
Выводы. Приведенный клинический пример демонстрирует возможность постановки диагноза за-
болевания в первые месяцы жизни несмотря на гетерогенность клинического фенотипа при син-
дроме Хантера. 
Ранняя диагностика и своевременно начатая заместительная ферментная терапия способ-
ствуют замедлению или предотвращению развития необратимых проявлений заболевания и, сле-
довательно, изменяют естественное течение мукополисахаридоза II типа, что повышает каче-
ство жизни пациента. 
Анализ клинических случаев полезен прежде всего для практического педиатрического сообщества. 
Повышение осведомленности о МПС II типа среди специалистов является значимым фактором 
для ранней диагностики и своевременного начала лечения, способствует не только предотвраще-
нию прогрессирования заболевания, но и определению прогностических аспектов. 
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Введение. Наследственная патология со-

ставляет существенную долю в структуре дет-

ской заболеваемости, смертности и инвалидиза-

ции. Так, согласно данным ВОЗ, 5–7 % ново-

рожденных имеют наследственную патологию. 

В свою очередь врожденные и наследственные 

болезни занимают второе место среди основных 

причин смерти детей первого года жизни [1]. 

Орфанными являются заболевания, кото-

рые имеют распространенность не более  

10 случаев на 100 000 населения. Чаще это 

жизнеугрожающие или хронические прогрес-

сирующие заболевания, приводящие к сокра-

щению продолжительности жизни или пожиз-

ненной инвалидизации пациентов. К числу ор-

фанных заболеваний относится мукополиса-

харидоз (МПС) – полиморфное, непрерывно 

прогрессирующее заболевание с дебютом в 

первые месяцы или в первую декаду жизни, 

вызванное нарушением ступенчатого расщеп-

ления гликозаминогликанов (ГАГ) в лизосо-

мах, а впоследствии внутри и вне клетки. На 
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сегодняшний день описаны 7 типов МПС: I, II, 

III, IV, VI, VII и IX [2, 3]. 

МПС II типа, или синдром Хантера, 

наследуется по рецессивному, сцепленному с 

Х-хромосомой типу [4]. По этой причине дан-

ная патология встречается преимущественно 

у мальчиков. Является одной из самых частых 

форм МПС. Синдром обусловлен мутациями 

гена IDS, локализованного на длинном плече 

Х-хромосомы Хq28. Изменения в генетиче-

ском коде приводят к снижению активности 

идуронат-2-сульфатазы, которая участвует в 

первом этапе катаболизма гепаран- и дерма-

тансульфата. В результате недостаточной ак-

тивности идуронат-2-сульфатазы возникает 

накопление ГАГ в лизосомах практически всех 

типов клеток различных тканей и органов, что 

приводит к клеточному перенасыщению, орга-

номегалии, разрушению тканей и нарушению 

функции органов. Именно этим обусловлен 

широкий спектр клинических признаков дан-

ного тяжелого заболевания [5–7]. 

Синдром Хантера является хроническим, 

прогрессирующим мультисистемным заболе-

ванием, связанным с ранней инвалидизацией 

и смертностью пациентов [8, 9]; встречается с 

частотой 1,3 случая на 100 тыс. мальчиков бе-

лой расы [4]. Клиническими проявлениями яв-

ляются гаргоилизм, макроцефалия, множе-

ственные дизостозы, папулезные высыпания, 

умеренный гипертрихоз, поражение слуха и 

зрения, костно-суставные деформации (кисть 

по типу «когтистой лапы», кифоз, сколиоз, де-

формация грудной клетки и нижних конечно-

стей, тугоподвижность в суставах), поражение 

паренхиматозных органов, пахово-мошоноч-

ные и пупочные грыжи, прогрессирующие 

психоневрологические нарушения [6, 10]. 

Синдром Хантера представлен двумя вариан-

тами течения: тяжелая форма (нейропатиче-

ская), сопровождающаяся выраженными ко-

гнитивными расстройствами, и мягкая форма 

(ненейропатическая), характеризующаяся 

нормальным интеллектуальным развитием.  

Вовлечение в патологический процесс 

сердечно-сосудистой системы является одним 

из доминирующих клинических проявлений 

МПС II. Изменения проявляются в виде дис-

функции клапанного аппарата сердца, пора-

жения аорты, гипетрофической кардиомиопа-

тии, дилатационной кардиомиопатии и нару-

шения проводимости [11, 12]. 

Для тяжелой формы МПС II характерна ма-

нифестация заболевания в возрасте 12–18 мес., 

быстрое прогрессирование заболевания, ран-

няя инвалидизация. С целью замедления про-

грессирования заболевания всем пациентам с 

МПС II показана ферментозаместительная те-

рапия препаратом идурсульфаза бета. При от-

сутствии специфической терапии продолжи-

тельность жизни пациентов не превышает 

двадцати лет. Смерть возникает в результате 

респираторных либо сердечно-сосудистых 

осложнений [13–15]. 

Полиорганная полиморфная симптома-

тика значительно затрудняет клиническую ди-

агностику данного заболевания, в связи с чем 

описание клинических случаев различных ти-

пов мукополисахаридоза и форм течения забо-

левания представляет безусловный интерес. 

Описание клинического случая. Мальчик 

С., 6 мес. Из анамнеза жизни известно, что ребе-

нок рожден от 3 беременности на фоне умерен-

ной преэклампсии. Роды 3-е, преждевременные, 

на 33-й нед. гестации, путем кесарева сечения. 

Вес при рождении 1600 г, рост 40 см (физиче-

ское развитие ниже среднего, гармоничное), 

оценка по Апгар 7/7 баллов. С рождения на ис-

кусственном вскармливании. Аллергический 

анамнез спокойный. Наследственный анамнез 

не отягощен. Отмечаются частые инфекцион-

ные и респираторные заболевания (2 раза пере-

болел пневмонией, несколько раз отитом). 

С рождения (11.10.2022) по 22.11.2022 

находился на лечении в областном перинаталь-

ном центре Александро-Мариинской област-

ной клинической больнице с диагнозом 

«Врожденная пневмония. Бронхолегочная дис-

плазия недоношенных, новая форма. Перина-

тальное гипоксически-ишемическое пораже-

ние ЦНС, синдром угнетения. Анемия. Прере-

тинопатия. Пахово-мошоночная грыжа. Малая 

аномалия развития сердца, открытое овальное 

окно. Ателектаз левого легкого в анамнезе 

(26.10.2022). Транзиторная бактериемия. Пу-

почная грыжа. Недоношенность 33 нед.».  
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В возрасте 6 мес. 15.04.2023 родители па-

циента самостоятельно обратились в прием-

ное отделение ГБУЗ АО «ГБ ЗАТО Зна-

менск». В приемном отделении ребенок был 

проконсультирован врачом-педиатром, вы-

ставлен диагноз «Острая внебольничная пра-

восторонняя верхнедолевая пневмония S2–

S3». Лечение получал амбулаторно, назна-

чены амоксиклав, панцеф, ингаляции пульми-

кортом, амброксол. На фоне лечения состоя-

ние улучшилось, кашель купировался. Через 

несколько дней (21.04.2023) состояние вновь 

ухудшилось, отмечено нарастание одышки. 

Родители повторно обратились в приемное от-

деление ГБУЗ АО «ГБ ЗАТО Знаменск». Ребе-

нок направлен в ГБУЗ АО «ОДКБ им.  

Н.Н. Силищевой». По тяжести состояния гос-

питализирован в ОРИТ № 2 с диагнозом «Ате-

лектаз верхней доли справа? Верхнедолевая 

пневмония справа? Бронхообструктивный 

синдром». Далее 24.04.2023 пациент переве-

ден в педиатрическое отделение, где нахо-

дился до 03.05.2023 с диагнозом «Бронхоле-

гочная дисплазия, новая форма. Внебольнич-

ная острая правосторонняя верхнедолевая 

пневмония средней степени. ДН 0 ст. Ате-

лектаз верхней доли правого легкого. Послед-

ствия гипоксически-ишемической энцефало-

патии, синдром задержки моторного развития. 

Малые аномалии развития сердца, открытое 

овальное отверстие. Тимомегалия. Пахово-

мошоночная грыжа слева. Пупочная грыжа». 

Врачом на основании характерного фенотипа 

и задержки нервно-психического развития за-

подозрена наследственная болезнь обмена ве-

ществ. Для исключения болезней накопления 

проведено исследование в лаборатории 

наследственных болезней обмена ФГБНУ 

«Медико-генетический научный центр имени 

Н.П. Бочкова» (Москва). Методом ферменто-

диагностики выявлено резкое снижение ак-

тивности идуронатсульфатазы в сухом пятне 

крови до 0,01 мкМ/л/ч (норма 10–50 мкМ/л/ч), 

далее выявлено повышение экскреции дерма-

тансульфата и гепарансульфата с мочой. Сле-

дующим этапом назначена молекулярно-гене-

тическая диагностика методом прямого авто-

матического секвенирования. Проведен пол-

ный анализ гена IDS. В экзоне 7 обнаружен ва-

риант нуклеотидной последовательности 

с.1000G>T (p.Asp334Tyr) в гемизиготном со-

стоянии, описанный в базе HGMD как пато-

генный. Были обследованы мать и сестра, ко-

торые являются носителями данного дефект-

ного варианта.  

C 12.07.2023 по 27.07.2023 ребенок нахо-

дился в НИКИ педиатрии и детской хирургии 

имени академика Ю.Е. Вельтищева ФГБОУ 

ВО РНИМУ им. Н.И. Пирогова для инициа-

ции патогенетической ферментозамес¬ти-

тельной терапии. Пациент хорошо перенес 

две инфузии и далее продолжил лечение по 

месту жительства. Выставлен диагноз «Муко-

полисахаридоз II тип. Болезнь Хантера». 

При осмотре: состояние средней тяжести, 

обусловленное бронхолегочной дисплазией и 

неврологической симптоматикой, имеющими 

место на фоне основного заболевания. Физи-

ческое развитие среднее, гармоничное (масса 

9 кг, рост 78 см). Подкожно-жировой слой раз-

вит достаточно; на лице, туловище, конечно-

стях распределен равномерно. Эмоциональ-

ный фон положительный. В психомоторном 

развитии отстает. Голову держит уверенно, 

взгляд фиксирует, переворачивается на жи-

вот, самостоятельно не сидит. Менингознаки 

отрицательные. Обращают на себя внимание 

грубые черты лица, расширенные крылья 

носа, пухлые губы. Кожные покровы лица, ту-

ловища, конечностей обычной окраски, уме-

ренной влажности, чистые. На щеках проявле-

ния экссудативно-катарального диатеза в виде 

молочного струпа. Видимые слизистые обо-

лочки розовые, достаточной влажности, чи-

стые. Зев бледный, чистый. Тургор тканей уме-

ренный. Периферических отеков нет. Перифе-

рические лимфатические узлы (подчелюстные, 

подмышечные, паховые) 1-го размера, эластич-

ные, подвижные, не спаяны между собой и 

окружающими тканями. Пупочное кольцо рас-

ширено до 1,5 см. Голова округлой формы, 

большой родничок 1,5×1,5 см. Грудная клетка 

деформирована с боков. Нижние конечности 

без особенностей. Мышечный тонус повы-

шен. Носовое дыхание свободное, отделяе-

мого из носа нет. Дыхание без участия вспо-
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могательной мускулатуры. При перкуссии от-

мечается легочный звук; при аускультации – в 

легких жесткое дыхание, хрипов нет. ЧДД – 

30 вдохов в минуту; SpO2 – 99–98 %. Область 

сердца визуально не изменена. Границы отно-

сительной сердечной тупости в пределах воз-

растной нормы. Тоны сердца приглушены, 

ритм правильный, систолический шум корот-

кий, умеренный вдоль левого края грудины. 

ЧСС – 120 уд./мин. АД на руках – 85/50 мм рт. 

ст. Аппетит сохранен, питание усваивает. Зу-

бов нет. Язык чистый, влажный. Живот мяг-

кий, безболезненный, на уровне реберных дуг, 

доступен глубокой пальпации. Печень высту-

пает на 3 см из-под края реберной дуги, эла-

стичной консистенции. Селезенка на 1,0 см 

выступает из-под края реберной дуги, эла-

стичной консистенции. Симптомов раздраже-

ния брюшины не выявлено. Стул регулярный, 

кашицей, без патологических примесей. Моче-

половая система развита по мужскому типу, 

правильно. Почки не пальпируются. Мочеис-

пускание свободное, безболезненное. Отмеча-

ется двусторонняя пахово-мошоночная грыжа. 

Ребенку были проведены инструменталь-

ные исследования.  

По результатам электрокардиограммы: 

умеренно выраженная синусовая аритмия с 

ЧСС 105–120 уд./мин; нормальное положение 

электрической оси; нарушение (замедление) 

проведения импульса по правой ножке пучка 

Гиса. 

По результатам ЭХО-кардиоскопии: пра-

вильно сформированное сердце; размеры по-

лостей, толщина стенок соответствуют пло-

щади поверхности тела. Передняя створка 

митрального клапана удлинена, задняя укоро-

чена. Створки клапана уплотнены, утолщены 

преимущественно на концах до 3,0–3,2 мм; 

митральная регургитация I–II степени (vena 

contracta = 3,5 мм), эксцентричная, под зад-

нюю створку. Трикуспидальная регургитация 

I степени (vena contracta=1,7 мм), легочная ре-

гургитация 0-I степени. Систолическая функ-

ция левого желудочка сохранена. Фракция вы-

броса – 76 %, фракция укорочения – 44 %. Пе-

рикард без особенностей. Систолическое дав-

ление легочной артерии – 27 мм рт. ст. Малые  

 

аномалии развития сердца. Три эктопически 

расположенные (диагональные) хорды в поло-

сти левого желудочка. Открытое овальное 

окно в стадии закрытия (1,0 мм с редким лево-

правым сбросом). 

По результатам ультразвукового исследо-

вания органов брюшной полости: признаки 

гепатоспленомегалии, увеличения и деформа-

ции желчного пузыря, гиперплазии подпече-

ночных и брыжеечных лимфоузлов, умерен-

ное ослабление кишечной перистальтики. 

Ультразвуковое исследование почек пато-

логии не выявило. 

Ребенок был осмотрен узкими специали-

стами (пульмонологом, кардиологом, хирургом). 

На основании результатов лабораторных 

и молекулярно-генетических исследований 

был установлен клинический диагноз «Муко-

полисахаридоз II тип. Болезнь Хантера. Сме-

щение носовой перегородки вправо. Гипер-

метропия слабой степени OU. Синдром рас-

ширенной экскавации диска зрительного не-

рва. Килевидная деформация грудной клетки  

I степени, симметричный тип. Дегенератив-

ные изменения митрального клапана сердца. 

Недостаточность митрального клапана 1 сте-

пени. Малая аномалия развития сердца. От-

крытое овальное окно». 

Диагноз сопутствующий «Бронхолегоч-

ная дисплазия, новая форма, средней степени 

тяжести, период ремиссии. ДН 0 ст. Послед-

ствия гипоксически-ишемической энцефало-

патии, синдром задержки моторного развития. 

Двусторонняя пахово-мошоночная грыжа. 

Пупочная грыжа». 

Ребенок с 7 мес. начал регулярно полу-

чать ферментозаместительную терапию пре-

паратом, содержащим в качестве активного 

вещества идурсульфазу бета. На ее фоне за-

фиксированы значительные результаты. Ребе-

нок самостоятельно пошел в 1 год 2 мес., стал 

меньше болеть, фенотипические особенности 

стали мягче, наметилась положительная дина-

мика в психоречевом развитии. В январе 

2024 г. произведена операция по удалению па-

хово-мошоночной грыжи. 

Обсуждение. В описанном клиническом 

случае у мальчика в возрасте 6 мес. на основа-
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нии объективного осмотра и данных, получен-

ных с помощью инструментальных методов 

обследования, был заподозрен мукополисаха-

ридоз II типа. Внешний вид ребенка в этом 

возрасте характеризовался признаками, свой-

ственными МПС II типа: экзофтальм, расши-

ренные крылья носа, пухлые губы, позднее 

прорезывание зубов, килевидная деформация 

грудной клетки. Со стороны внутренних орга-

нов обращало на себя внимание наличие дву-

сторонней пахово-мошоночной грыжи, а 

также пупочной грыжи. Выявленные пороки 

сердца, гепатоспленомегалия, поражение лег-

ких в сочетании с вышеописанными симпто-

мами привели к решению провести прицель-

ное исследование для исключения болезней 

накопления. 

Стандартом диагностики МПС II типа 

является лабораторное определение актив-

ности идуронат-2-сульфатазы, количе-

ственный и качественный анализ ГАГ мочи 

и молекулярно-генетические исследования 

гена IDS. 

В описанном случае повышение экскре-

ции гепарансульфата и дерматансульфата, 

резкое снижение активности идуронатсульфа-

тазы в крови до 0,01 мкМ/л/час являлись  

решающими в постановке диагноза «МПС  

II типа». 

Далее методом прямого автоматического 

секвенирования проведен полный анализ гена 

IDS (NM 000202,8, болезнь Хантера 

(OMIM#309900), X – сцепленный рецессив-

ный тип наследования). В экзоне 7 обнаружен 

вариант нуклеотидной последовательности 

с.1000G>T (p.Asp334Tyr) в гемизиготном со-

стоянии, описанный в базе HGMD как пато-

генный (СМ141183). 

В результате мальчику был выставлен ди-

агноз «Мукополисахаридоз II типа (болезнь 

Хантера)». 

Таким образом, была осуществлена ран-

няя диагностика заболевания, проведена вери-

фикация мутации и назначена специфическая 

ферментозаместительная терапия, что позво-

лит улучшить два основных показателя жи-

зни – качество и количество. 

Заключение. Приведенный клинический 

случай демонстрирует возможность поста-

новки диагноза заболевания в первые месяцы 

жизни несмотря на гетерогенность клиниче-

ского фенотипа при синдроме Хантера. 

Следует отметить, что диагностический 

поиск при данной патологии не должен огра-

ничиваться определением уровня ГАГ в моче, 

поскольку данный показатель может быть не 

изменен, например, при МПС IV, что не ис-

ключает МПС II. Кроме того, уровень ГАГ в 

моче может быть повышен у больных любым 

типом мукополисахаридоза. В таком случае 

он является первым диагностическим крите-

рием и диагноз должен подтверждаться моле-

кулярно-генетическим методом. В описанном 

случае молекулярно-генетический анализ вы-

явил гемизиготную делецию гена IDS, кото-

рая была зарегистрирована в международной 

базе данных мутаций генов человека (HGMD). 

Верификация диагноза позволила свое-

временно начать заместительную фермент-

ную терапию, что значительно замедлит или 

предотвратит развитие необратимых проявле-

ний заболевания и, следовательно, изменит 

естественное течение МПС II и повысит каче-

ство жизни пациента. 

Анализ клинических случаев полезен 

прежде всего для практического педиатриче-

ского сообщества. Повышение осведомленно-

сти о МПС II среди специалистов является ре-

шающим фактором для ранней диагностики и 

лечения, способствует не только предотвра-

щению прогрессирования заболевания, но и 

определению прогностических аспектов. 
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MUCOPOLYSACCHARIDOSIS TYPE 2 (HUNTER SYNDROME):  

CASE STUDY 
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The paper presents clinical and laboratory characteristics of an orphan disease – mucopolysaccharidosis 
type 2. 
The aim of the paper is to demonstrate a clinical case of Hunter syndrome caused by a mutation in the IDS 
gene. 
Materials and Methods. Anamnestic, clinical and analytical methods were used during the trial. The au-
thors analyzed patients’ medical history, the results of clinical, laboratory and molecular genetic studies. 
Results. At the age of 6 months, the child was suspected of having a lysosomal storage disease. The diagnosis 
was confirmed at the age of 7 months: increased concentration of glycosaminoglycans in urine and de-
creased activity of iduronate sulfatase were detected. Direct automated sequencing was used for the com-
plete analysis of the IDS gene. The results confirmed the diagnosis of “Hunter disease (OMIM#309900) 
(NM 000202.8), X-linked recessive type of inheritance”. In exon 7 of the gene, we detected a variant of the 
nucleotide sequence c.1000G>T (p.Asp334Tyr) in a hemizygous state, described in the HGMD (Human 
Gene Mutation Database) as pathogenic (CM141183). 
Conclusion. The clinical example demonstrates that it is possible to diagnose the disease in newborns de-
spite the heterogeneity of the clinical phenotype in Hunter syndrome. 
Early diagnosis and timely enzyme replacement therapy slow down or even prevent the development of 
irreversible manifestations of the disease and, therefore, change the natural course of mucopolysaccharidosis 
type 2, improving patient's quality of life. 
The analysis of clinical cases is useful primarily for the practical pediatric community. Increasing aware-
ness of MPS type 2 among specialists is a significant factor for early diagnosis and timely treatment. It 
helps both to prevent disease progression and to determine prognostic aspects. 
 
Key words: child, mucopolysaccharidosis, Hunter syndrome, clinical case, diagnostics. 
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