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Раскрытие информации

• Лекция подготовлена при поддержке 
компании БиоМарин

• Согласие пациентов получено на 
демонстрацию на Всероссийской научно-
практической конференции с 
международным участием 
«Фармакотерапия и диетология в 
педиатрии» 23-24 сентября 2019 года



Распространенность

• США                   - 7,5 : 10 000

• Япония               - 4 : 10 000

• Австралия         - 1,1 : 10 000

• Канада               - 2 : 10 000

• Россия                - 1 : 10 000

• Великобритании - 0,18 : 10 000

• Китае                  - 0,02 : 10 000

[McGabe C., Claxton K., Tsuchiya A. Orphan drugs and 

the NHS: should we valuerarity? BMJ, 2005, 331:1016-9

Orphanet Report Series – Rare Disease Registries in 

Europe/2015.

Rare diseases, orphan drugs, and their regulation in 

Asia: Current status and future perspectives / P. Song, J. 

Gao, Y. Inagaki, N. Kokudo, W. Tang // 

Intractable&RareDis. Res. — 2012. — V.1, N1. — P.3–9.]

В В мире  7000 редких заболеваний



Проблемы

1. Нехватка ресурсов для диагностики и лечения

средняя постановка редкого диагноза  

в США – 7,6 лет

в Великобритании – 5,6 лет

в России – более 10 лет

2.   Недостаток информации у врачей 

3.   Лекарственное обеспечение



[Swischuk LE. Radiology. 1970;95:661–664

Бучинская Н.В., Костик М.М., Губин А.В., Рябых С.О., Очирова П.В. Гений ортопедии 2/2014. С. 81-90]

• Недоразвитие осевой мускулатуры

• Увеличение физиологического кифоза

• Передняя грыжа диска

• «Клиновидность»  апикальных позвонков

• Прогрессивная деформация

• Цервикальный стеноз

• Дислокация С1-С2

• Кифолордоз



Вертебральные синдромы

1. Деформация:  

• кифоз

• кифосколиоз

2.   Стеноз

3.   Нестабильность

4.   Проблемы «смежных сегментов»

[С. О. Рябых, П. В. Очирова, А. В. Губин, С. В. Колесов, 

Д. А. Колбовский, А. Н. Третьякова, Т. В. Рябых, С. Н. 

Медведева, Д. М. Савин, А. В. Бурцев, М. С. 

Сайфутдинов Вертебральный синдром при различных 

типах мукополисахаридоза: особенности клиники и 

лечения Хирургия позвоночника, Том 16, № 2 (2019)]

https://www.spinesurgery.ru/index.php/jour/search?authors=%D0%A1.%20AND%20%D0%9E.%20AND%20%D0%A0%D1%8F%D0%B1%D1%8B%D1%85
https://www.spinesurgery.ru/index.php/jour/search?authors=%D0%9F.%20AND%20%D0%92.%20AND%20%D0%9E%D1%87%D0%B8%D1%80%D0%BE%D0%B2%D0%B0
https://www.spinesurgery.ru/index.php/jour/search?authors=%D0%90.%20AND%20%D0%92.%20AND%20%D0%93%D1%83%D0%B1%D0%B8%D0%BD
https://www.spinesurgery.ru/index.php/jour/search?authors=%D0%A1.%20AND%20%D0%92.%20AND%20%D0%9A%D0%BE%D0%BB%D0%B5%D1%81%D0%BE%D0%B2
https://www.spinesurgery.ru/index.php/jour/search?authors=%D0%94.%20AND%20%D0%90.%20AND%20%D0%9A%D0%BE%D0%BB%D0%B1%D0%BE%D0%B2%D1%81%D0%BA%D0%B8%D0%B9
https://www.spinesurgery.ru/index.php/jour/search?authors=%D0%90.%20AND%20%D0%9D.%20AND%20%D0%A2%D1%80%D0%B5%D1%82%D1%8C%D1%8F%D0%BA%D0%BE%D0%B2%D0%B0
https://www.spinesurgery.ru/index.php/jour/search?authors=%D0%A2.%20AND%20%D0%92.%20AND%20%D0%A0%D1%8F%D0%B1%D1%8B%D1%85
https://www.spinesurgery.ru/index.php/jour/search?authors=%D0%A1.%20AND%20%D0%9D.%20AND%20%D0%9C%D0%B5%D0%B4%D0%B2%D0%B5%D0%B4%D0%B5%D0%B2%D0%B0
https://www.spinesurgery.ru/index.php/jour/search?authors=%D0%94.%20AND%20%D0%9C.%20AND%20%D0%A1%D0%B0%D0%B2%D0%B8%D0%BD
https://www.spinesurgery.ru/index.php/jour/search?authors=%D0%90.%20AND%20%D0%92.%20AND%20%D0%91%D1%83%D1%80%D1%86%D0%B5%D0%B2
https://www.spinesurgery.ru/index.php/jour/search?authors=%D0%9C.%20AND%20%D0%A1.%20AND%20%D0%A1%D0%B0%D0%B9%D1%84%D1%83%D1%82%D0%B4%D0%B8%D0%BD%D0%BE%D0%B2
https://www.spinesurgery.ru/jour/article/view/1584
https://www.spinesurgery.ru/jour/issue/view/87/showToc


Вертебральные синдромы



Врожденные
Метаболические (системные)
Нейромышечные
Посттравматические
Опухоли 
Воспалительные заболевания

Идиопатические 
сколиозы               

Вопрос жизниПроблема косметики



• mJOA Score

• Nurick scale (оценка миелопатии) 

• тест 6-минутной ходьбы

• FIM (Functional Independence Measure)

[Overview of MPS disorders

Frits Wijburg

Academic Medical Center (AMC), Amsterdam, The Netherlands]

Клиническая оценка: физикальные шкалы



• Rg телеметрия всего позвоночника с захватом ТБС:

• При прогрессировании:

• MRI:

• Flex-Ext MRI:

• CT scan:

[Overview of MPS disorders

Frits Wijburg

Academic Medical Center (AMC), Amsterdam, The Netherlands]

каждые 12 мес

каждые  6 мес

каждые 12 мес

1 раз в 3 года

pre-op

Нейровизуализация



Взаимодействие

[Очирова П.В., 2017]



Когда оперировать?



Отдел позвоночника Коррекция 

деформации

Декомпрессия 

спинного мозга

ШОП +/- +

ГОП + +/-

ПОП + -

[Tandon V., JBJS Br., 1996, (12 случаев),

Pauchard N. et al., JIMD, 2014 (3 случая),

Dede O. JBJS, 2013 (20 случаев),

Yasin M.N. et al., Spine, 2014 (33 пациента)

Garrido E. et al., Eur Spine J. 2014 (4 случая),

Baratela W.A. et al. J Pediatr Orthop. 2014 (4 случая)

Abelin Genevois K. JIMD, 2014 (72 случая) 

Carelli Teixeira da Silva L.E. MUCOPOLYSACCHARIDOSIS. Coluna/Columna. 2016. (10 случаев)

Hansen D., Reddy G.D., Schwabe A. Spine, 2016 (1 случай)]

Хирургическое лечение: методы



Тактика оперативного лечения

Обсуждение «ступенчатого»

протокола операции

Возможность

этапного лечения

Возможность завершения

на каждой «ступеньке»

[Третьякова А.Н., Рябых С.О., Очирова П.В., Рябых Т.В., Шушарина В.Л.

Рос. вестник детской хирургии, анестезиологии и реаниматологии. 2015. Т.5. №.3]



Команда



Стеноз

• 134 пациента (самое большое исследование) 

• Стеноз: 76%(101 пациент)

• Ср. возраст: 15,24 лет 

• до 20 лет: 94% до 6 лет: 11% до 2  лет: 3%

• Достоверная связь между тяжестью заболевания и стенозом

• Стеноз чаще у детей с низким ростом

• Структурные деформации позвонков: 93%

• Хирургическая декомпрессия: 42%

• Декомпрессия + стабилизация: 12%

• Повторная декомпрессия: 15%

• Осложнения - 5,1%, летальный исход - 3,4% (2 пациента)



Пол Г.р. Тип ФЗТ Операция Динамика Осложнения

1 ♂ 2009 IVA

тип

_ 18.11.2017 ЛЭ С1 – С2. Fusion С0-С3. ASIA

C > D

-

2 ♀ 2006 IVA

тип

_ 18.08.2014 ЛЭ С1. Fusion С0-С5. 

03.12.2014 г. Fusion «growing rods» ○4,5
ASIA

C > D

-

3 ♂ 2000 IVA

тип

+ с 

2017г.

30.09.2015 ЛЭ С1. Fusion С0-С5. 

30.09.2015 Реоперация. ЛЭ С2-С3-С4 позвонков, 

Fusion C0-C6. Установка эпидурального

электрода.

31.05.2016 ЭЭС

Внезапная смерть в апреле 

2019 год

ASIA

C > A, В (руки)

4 ♂ 2011 IVA

тип

_ 12.08.2014 ЛЭ С2. FusionС0-С2.

21.11.2014 FusionTh10 – L2.

ASIA

C > A, В (руки), 

Через 6 месяцев ASIA C > D

5 ♂ 2008 I Н 

тип

_ 08.12.11 Fusion ○3,5

02.08.12 Перемонтаж ○5,5

18.11.2017 ЛЭ С1. Fusion С0-С5. 

ASIA

C > D

Через 4 года ASIA D > C

-

6 ♀ 2007 VI

тип

+ с  

2017 

г.

30.11.16г. Mayfield head clamp. при перелом 

чешуи левой височной кости.

30.11.2016 Репозиция височной кости. Пластика 

ТМО.

30.01.2017 ЛЭ С0 - С4. FusionС0-С6.

ASIA

C > D

Фрактура 

височной кости.

Купирование 

апноэ

7 ♂ 1988 VI

тип

_ 04.03.2014 Fusion ○5,5 Th10-L5 ASIA

C > Е

Через год - внезапная смерть

-

8 ♀ 1993 VI

тип

+ с 

2013 

г.

05.12.2016 ЛЭ С2 - С5. Fusion С2-С6. ASIA

C > D

-

9 ♂ 2011 IVA

тип

_ 27.05.2019 ЛЭ С0 – Th1. Fusion С0-Th5 ASIA

C > D

-



♂, 15. МПС IV A тип (Моркио). Цервикальный стеноз и 

нестабильность. Спастический тетрапарез.



♂, 15. МПС IV A тип (Моркио). Цервикальный стеноз и 
нестабильность. Спастический тетрапарез.



♂, 15. МПС IV A тип (Моркио). Состояние после декомпрессии. 

Верхний спастический парапарез. Нижняя спастическая 
параплегия.



♂, 15. МПС IV A тип (Моркио)  Состояние после декомпрессии на 

уровне С0-С2. Верхний спастический парапарез. 

Нижняя спастическая параплегия.

Продленная декомпрессия C0-C5.



♂, 9 лет. МПС IV A тип (Моркио). Цервикальный стеноз и 

нестабильность.  Спастический тетрапарез.



Тест  6 – минутной «ходьбы» до оперативного 
лечения

♂, 9 лет. МПС IV A тип (Моркио). Цервикальный стеноз и 

нестабильность.  Спастический тетрапарез.



♂, 9 лет. МПС IV A тип (Моркио). Цервикальный стеноз и 

нестабильность.  Спастический тетрапарез.



♂, 9 лет. МПС IV A тип (Моркио). Цервикальный стеноз и 

нестабильность.  Спастический тетрапарез.



♂, 9 лет. МПС IV A тип (Моркио). Цервикальный стеноз и 

нестабильность.  Спастический тетрапарез.



♂, 9 лет. МПС IV A тип (Моркио). Цервикальный стеноз и 

нестабильность.  Спастический тетрапарез.



♂, 9 лет. МПС IV A тип (Моркио). Цервикальный стеноз и 

нестабильность.  Спастический тетрапарез.



Тест  6 – минутной «ходьбы» после 
оперативного лечения

♂, 9 лет. МПС IV A тип (Моркио). Цервикальный стеноз и 

нестабильность.  Спастический тетрапарез.



♂, 3,5. МПС IH типа. Прогрессирующий кифоз 60°.  Нижний 

спастический парапарез. Откладывание операции приведет 

плегии.



Основной:

•Мукополисахаридоз 1 типа (синдром Гурлера).

•Прогрессирующий тяжелый кифоз грудо-поясничного отдела

позвоночника. Умеренный нижний парапарез.

Сопутствующий:

•Состояние после аллогенной трансплантации гемопоэтических стволовых

клеток.

•Реакция трансплантат против хозяина в виде мукозида полости рта.

•Кровяная химера.

•Рецидивирующий обструктивный бронхит.

•Хронический аденоидит (аденоиды 2-3 ст).

•Внутренняя гидроцефалия.

•Двусторонняя сенсо-невральная тугоухость 1-2 степени.

•Помутнение роговицы обоих глаз.

•Задержка психического развития.



♂, 3,5. МПС IH типа. Нижний спастический парапарез.



♂, 8,5. МПС IH типа. Нижний спастический парапарез. Стеноз 

на уровне краниовертебрального перехода.



♂, 8,5. МПС IH типа. Нижний спастический парапарез. Стеноз 

на уровне краниовертебрального перехода.



♀, 10. МПС ????. Нижний спастический парапарез.

Кифосколиотическая деформация позвоночника.



Выводы

1. Преемственность (профилактическая, возрастная)

2. Мультидисциплинарный подход и логистика

3. Синдромальная оценка статуса пациента 

4. Необходимость единых протоколы ведения

5. Единая методология хирургических подходов при системной 

деформации

6. Решение ортопедических и нейрохирургических задач в одну

сессию

7. Решение вопроса ферментозаместительной терапии





БЛАГОДАРЮ ЗА ВНИМАНИЕ!

www.ilizarov.ru

poleen@yandex.ru

http://www.ilizarov.ru/

