
Муколипидоз IV типа (E75.1 по  МКБ-10)  — 
редкое моногенное заболевание из  группы 

лизосомных болезней накопления с  преимуще-
ственным поражением центральной нервной 
системы (ЦНС), органа зрения и  желудочно-

кишечного тракта. Синонимы заболевания: сиало-
липидоз, фосфолипидоз.

Муколипидоз IV типа обусловлен нарушением 
работы катионного канала вследствие мутаций в гене 
MCOLN1, содержащем 14 экзонов и расположенном 
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Муколипидоз IV типа — редкое аутосомно-рецессивное заболевание из группы лизосомных болезней накопления, обуслов-
ленное нарушением работы катионного канала вследствие мутаций в гене MCOLN1. Основу клинического симптомоком-
плекса составляет сочетание неврологической симптоматики (нарушение психоречевого и моторного развития, спастика, 
ригидность), помутнения роговицы и ахлоргидрии с железодефицитной анемией. Представлены LFYYST литературы об этом 
заболевании и история болезни девочки 13 лет, наблюдавшейся в отделении клинической генетики Института Вельтищева. 
У ребенка имелась характерная клиническая картина, включающая поражение нервной системы — снижение интеллекта, 
мышечную дистонию и  спастику, слюнотечение, страбизм, гипоплазию мозолистого тела; поражение органа зрения  — 
помутнение роговицы, катаракту, миопию, светобоязнь в сочетании со стойкой железодефицитной анемией (по-видимому, 
вследствие ахлоргидрии). Диагноз подтвержден результатами ДНК-диагностики  — в  гене MCOLN1 выявлена известная 
патогенная мутация NM_02533.3: c.304C>T (p.Arg102Term) в  гомозиготном состоянии, у  матери девочки  — в  гетерози-
готном. Проведен дифференциальный диагноз с фенотипически сходными заболеваниями, прежде всего с детским цере-
бральным параличом, мукополисахаридозами, другими типами муколипидозов. Дальнейшее медицинское наблюдение 
за ребенком следует проводить с обязательным участием невропатолога, окулиста, гастроэнтеролога, ортопеда и нефро-
лога. Знание клинических особенностей патологии обеспечивает более успешное оказание медицинской помощи с профи-
лактикой осложнений.

Ключевые слова: дети, лизосомные болезни, муколипидоз IV типа, ген MCOLN1, мутация c.304C>T (p.Arg102Term), клини-
ческая симптоматика, диагностика.
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Mucolipidosis type IV is a rare autosomal recessive disease from the group of lysosomal accumulation diseases caused by a malfunc-
tion of the cation channel due to mutations in the MCOLN1 gene. The clinical symptom complex includes a combination of neurolog-
ical symptoms (impaired speech and motor development, spasticity, rigidity), corneal opacity and achlorhydria with iron deficiency 
anemia. The literature data on this disease and the medical history of a 13-year-old girl who was observed in the Department of Clin-
ical Genetics of the Veltischev Institute are presented. The child had a characteristic clinical picture, including damage to the nervous 
system: decreased intelligence, muscular dystonia and spasticity, salivation, strabismus, hypoplasia of the corpus callosum; damage 
to  the  organ of  vision  — corneal opacity, cataracts, myopia, photophobia in  combination with persistent iron deficiency anemia 
(apparently due to achlorhydria). The diagnosis was confirmed by the results of DNA diagnostics — a known pathogenic mutation 
NM_02533.3 was detected in the MCOLN1 gene: c.304C>T (p.Arg102Term) in a homozygous state; in the girl’s mother — in a het-
erozygous state. A differential diagnosis was made with phenotypically similar diseases, primarily with cerebral palsy, mucopolysac-
charidosis, and other types of mucolipidosis. Further medical supervision of the child should be carried out with the obligatory par-
ticipation of a neurologist, an optometrist, a gastroenterologist, an orthopedist and a nephrologist. Knowledge of the clinical features 
of pathology ensures more successful medical care with the prevention of complications.
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diagnosis.
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на  коротком плече хромосомы 19 (19p.13.2–13.3) 
[1, 2]. Продукт гена MCOLN1  — протеин муколи-
пин-1, состоящий из  580 аминокислот, молекуляр-
ной массой 65 кДа. Белок имеет 6 трансмембран-
ных доменов, сериновый липазный домен и  сигнал 
ядерной локализации. Муколипин-1 является чле-
ном семейства белков транзиторного рецепторного 
потенциала (TRP/TRPL), имеет повсеместное рас-
пространение в тканях организма, преимущественно 
локализуется на  мембране поздних эндосом и  лизо-
сом. Функция эндосом: прелизосомальный этап 
разрушения макромолекул и их перенос в лизосому. 
Согласно современным данным муколипин-1 слу-
жит неселективным катионным каналом для  ионов 
кальция, железа, натрия, калия, марганца, магния, 
цинка и водорода. Этот протеин играет важную роль 
в процессах эндоцитоза компонентов мембран, обра-
зования эндосом, ответствен за  транспорт веществ 
из эндосом в лизосомы [3, 4].

Патогенез муколипидоза IV типа недостаточно 
изучен. Показано, что  недостаточность муколи-
пина-1 приводит к  сложному патогенному каскаду, 
который способствует повреждению клеток, нарушая 
эндосомные и  лизосомальные процессы деления/
слияния и  аутофагии, препятствуя передаче сигна-
лов mTORC1/TFEB, вызывая расстройства в системе 
комплемента и  интерферона. При  мутациях гена 
MCOLN1 происходит накопление органических сое-
динений (в том числе липидов) в нейронах головного 
мозга, конъюнктиве, париетальных клетках желудка, 
ацинарных клетках поджелудочной железы, миоци-
тах [3–6].

Заболевание наследуется по аутосомно-рецессив-
ному типу. Около 80% пациентов с  муколипидозом 
IV типа — евреи-ашкенази, что связывают с «эффек-
том родоначальника». Предполагаемая частота гете-
розигот в  этой популяции составляет 1/100–1/127, 

при  частоте заболевания 1:40 тыс. новорожденных. 
В 95% случаев у этих пациентов выявляют два пато-
генных нуклеотидных варианта: NM_020533.3:c.406–
2A>G  — мутация сайта сплайсинга, приводящая 
к  делеции экзона 4 гена MCOLN1 (77% случаев), 
и  NM_020533.2:c.-1015_789del (сhr19: 7521736  — 
7528169 (GRCh38))  — протяженная делеция, затра-
гивающая первые 6 экзонов и  12 пар нуклеотидов 
7-го  экзона гена MCOLN1 (18% случаев). Обе мута-
ции приводят к  нарушению синтеза муколипина-1 
и  формированию сходной клинической картины 
заболевания. В общей популяции пациентов осталь-
ные патогенные мутации зарегистрированы менее 
чем в 20% случаев болезни [4, 7, 8].

Первое сообщение о  новой форме муколипи-
доза появилось в  1974  г. [9]. К  настоящему времени 
заболевание подтверждено более чем у  100 пациен-
тов. В типичных случаях муколипидоз IV типа имеет 
тяжелые проявления, хотя встречаются относительно 
легкие формы без  выраженных психомоторных 
нарушений (5% наблюдений). Основу клинического 
симптомокомплекса составляет сочетание невро-
логической симптоматики, помутнения роговицы 
и  ахлоргидрии с  железодефицитной анемией. Забо-
левание имеет прогрессирующее течение. Выделяют 
несколько стадий [10]:

  — стадия медленного развития ребенка с  выра-
женной задержкой становления статико-мотор-
ных функций, появлением мышечной гипертонии 
и нарушением зрения — до 6-летнего возраста;

 — стадия стабилизации состояния, с остановкой 
развития ребенка, превалированием спастики, ригид-
ности и  нарушения зрения  — обычно до  16–20-лет-
него возраста (иногда дольше);

 — стадия быстрого ухудшения состояния с нарас-
танием спастики, ригидности, появлением респира-
торных нарушений, потерей зрения.

Первые признаки отставания в  психомоторном 
развитии отмечаются в возрасте 6–10 мес: появляется 
мышечная гипотония, задержка этапов становле-
ния двигательных и  психоречевых функций. В  6  лет 
больные обычно не  превышают уровень развития 
ребенка в  возрасте 18–20  мес. Экспрессивная речь 
отсутствует или словарный запас ограничен несколь-
кими словами, отмечаются нарушения мелкой мото-
рики, апраксия рук. В  неврологическом статусе 
отмечаются микроцефалия, диплегия/тетраплегия, 
страбизм. Во многих случаях пациенты не способны 
к  самостоятельной ходьбе. Характерна повышенная 
саливация. В  стадии ухудшения состояния прогрес-
сируют нарушения жевания, глотания. В  головном 
мозге по данным магнитно-резонансной томографии 
определяются следующие нарушения: гипоплазия 
мозолистого тела, наличие измененных МР-сигналов 
в  белом веществе, гипотрофия мозжечка, депозиты 
ферритина в таламусе и базальных ганглиях [11, 12].
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Помутнение роговицы служит характерным симп- 
томом муколипидоза IV типа. Этот клинический при-
знак во многих случаях манифестирует рано (иногда 
при  рождении) и  может предшествовать появлению 
задержки психомоторного развития. Реже помутне-
ние роговицы начинается в  подростковом возрасте, 
уже после формирования неврологической сим-
птоматики. Помутнение роговицы ограничивается 
эпителием, не  затрагивая строму, является двусто-
ронним, симметричным и наиболее заметным в цен-
тральной части роговицы [4, 12].

Поражение органа зрения прогрессирует на  вто-
ром десятилетии жизни, даже при  стабилизации 
неврологического статуса; появляется дегенерация 
сетчатки. Кроме того, у  пациентов обнаруживаются 
атрофия дисков зрительных нервов, катаракта, птоз 
век, тяжелая близорукость, нистагм, светобоязнь 
и  болезненные ощущения. Во  многих случаях нару-
шение зрения ведет к слепоте.

Характерная для заболевания ахлоргидрия (отсут-
ствие в желудочном соке соляной кислоты) проявля-
ется болевыми ощущениями и  тяжестью в  желудке, 
тошнотой и  отрыжкой. Из-за расстройства всасы-
вания развивается дефицит железа, приводящий 
к железодефицитной анемии. В крови больных повы-
шается уровень гастрина. Этот признак встреча-
ется в  100% случаев, в  том числе при  легкой форме 
болезни, появляется рано и может быть использован 
как  диагностический маркер уже в  первые месяцы 
жизни [6].

Во 2–3-м десятилетии жизни у многих пациентов 
обнаруживаются симптомы почечной недостаточно-
сти, которые довольно быстро прогрессируют. С воз-
растом более чем у 50% больных становится очевид-
ной задержка роста. Черепно-лицевой дизморфизм 
встречается редко  — может быть нерезко выражен-
ный гурлерподобный лицевой синдром, открытый 
рот, вытянутое лицо, опухшие веки. Органомегалия 
и деформации скелета нехарактерны для пациентов.

В связи с  клинической гетерогенностью заболе-
вания и  определенными сложностями биохимиче-
ской диагностики муколипидоза IV типа для  окон-
чательного подтверждения диагноза крайне важно 
проведение молекулярно-генетического иссле-
дования. В  качестве примера приводим выписку 
из  истории болезни ребенка К., 13  лет, находивше-
гося под наблюдением отдела клинической генетики 
Института Вельтищева.

Клинический случай. Матери девочки 32  года; 
здорова. Отец был также здоров, но  умер в  26  лет 
в результате несчастного случая.

Девочка от  первой беременности, протекавшей 
с  анемией на  всем ее протяжении и  угрозой преры-
вания до  5  мес гестации. Роды наступили на  38-й 
неделе. Масса тела при рождении 3050 г, длина тела 
52 см. Закричала после проведения реабилитацион-
ных мероприятий (санация верхних дыхательных 

путей с  использованием увлажненного кислорода), 
необходимость которых была обусловлена интрана-
тальной асфиксией плода средней степени тяжести. 
Раннее психомоторное развитие протекало с задерж-
кой: голову стала держать с  3  мес, сидеть с  8  мес, 
ползать с  3,5  года. Навыки самостоятельной ходьбы 
и фразовой речи так и не сформировались.

На первом году жизни наблюдалась у офтальмо-
лога по  поводу сходящегося косоглазия; в  возрасте 
3  лет проведено оперативное устранение косогла-
зия левого глаза. В  4  года впервые диагностиро-
вана железодефицитная анемия, в связи с чем были 
назначены препараты железа. В  12  лет препараты 
железа были отменены из-за появления аллергиче-
ской сыпи на коже кистей. В этом же возрасте впер-
вые возникли запоры.

По поводу прогрессирующей задержки психоре-
чевого и  моторного развития девочка неоднократно 
консультировалась в  медицинских учреждениях 
по  месту жительства, но  точный диагноз установить 
не удалось. В 4 года по данным компьютерной томо-
графии головного мозга констатирована наружная 
гидроцефалия и высказано предположение о дисгене-
зии мозолистого тела. Год спустя на магнитно-резо-
нансной томограмме головного мозга были выявлены 
атрофические изменения мозжечка, мозолистого 
тела и перивентрикулярная лейкопатия. В 7 лет мето-
дом тандемной хромато-масс-спектрометрии были 
исключены наследственные аминоацидопатии, орга-
нические ацидурии и  дефекты митохондриального 
бета-окисления. В  8  лет при  консультации ребенка 
врачом-генетиком МГНЦ им.  Н.П. Бочкова было 
высказано предположение о наличии у девочки ней-
родегенеративного заболевания и  рекомендовано 
проведение ДНК-диагностики. При  секвенирова-
нии клинического экзома с  использованием панели 
«Нейродегенеративные заболевания» у ребенка в гене 
MCOLN1 была выявлена известная патогенная мута-
ция NM_02533.3: c.304C>T (p.Arg102Term) в гомози-
готном состоянии. Для  верификации обнаруженной 
мутации было проведено секвенирование по Сэнгеру 
3-го экзона гена MCOLN1 для пробанда и его матери 
(рис.  1). У  матери пробанда мутация обнаружена 
в  гетерозиготном состоянии. Патогенные мутации 
в гене MCOLN1 ассоциированы с тяжелым заболева-
нием из группы лизосомных болезней накопления — 
муколипидозом IV типа. Для клинического обследо-
вания и уточнения диагноза в возрасте 13 лет девочка 
была госпитализирована в  отделение клинической 
генетики Института Вельтищева. Мать предъявляла 
жалобы на  снижение интеллекта ребенка, тугопод-
вижность суставов, отсутствие речи и  способности 
самостоятельной ходьбы, навязчивые движения, 
слюнотечение, поперхивания во время еды, запоры.

При поступлении в  стационар состояние 
ребенка было расценено как  тяжелое по  основ-
ному заболеванию. Показатели физического раз-
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вития были низкими, дисгармоничными: длина 
тела составляла 147 см, что  соответствовало 
3–10-м  перцентилям; масса тела равнялась 38  кг 
(10–25-й перцентили); окружность головы — 54 см 
(50–75-й  перцентили). Фенотипические признаки 
девочки включали высокий лоб, узкие глазные 
щели, эпикант, широкие редкие брови, крупный 
нос с запавшим широким переносьем и вздернутым 
кончиком, тонкую верхнюю губу, высокий рост 
волос на  лбу; обращали внимание сужение глаз-
ных щелей вследствие светобоязни, выраженная 
саливация (рис.  2). Девочка в  сознании, контакт 
ограничен, экспрессивная речь отсутствует, само-
стоятельно не  ходит, стоит с  поддержкой. Отме-
чены сгибательные установки бедер и голеней, сги-
бательные контрактуры локтевых суставов, кистей, 
пальцев рук, эквинусно-варусная установка правой 
стопы, эквинусно-вальгусная — левой (рис. 3).

Электрокардиография зарегистрировала мигра-
цию суправентрикулярного водителя ритма на  фоне 
незначительной аритмии. эхокардиография не  выя-
вила признаков пороков сердца, визуализированы 
дисфункция митрального клапана с    1+, тенденция 

Рис. 2. Особенности лицевого фенотипа девочки К. с муко-
липидозом IV типа. Объяснения в тексте.
Fig. 2. Features of the facial phenotype of the girl K. with muco-
lipidosis IV. Explanations in the text.

Рис. 3. Общий вид ребенка К. с  муколипидозом IV типа. 
Объяснения в тексте.
Fig. 3. General view of the child K. with mucolipidosis IV. Expla-
nations in the text.

Рис. 1. Результаты секвенирования по  Сэнгеру. Фрагмент 
3-го экзона гена MCOLN1. Верификация патогенного ва-
рианта NM_020533.3: c.304C>T (p.Arg102Term) у пробан-
да (а) и его матери (б).
Fig. 1. Sanger sequencing results. Fragment of MCOLN1 gene 
(exon 3). Verification of  the pathogenic variant NM_020533.3: 
c.304C>T (p.Arg102Term) in the proband (a) and his mother (б).

а

б
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к  гипертрофии межжелудочковой перегородки, 
диагональная трабекула и  поперечная хорда 
в  полости левого желудочка. При  ультразвуковом 
исследовании отмечены невыраженные диффуз-
ные изменения паренхимы печени, увеличение 
объема левой почки. По  данным электроэнцефа-
лографии установлены дезорганизация основной 
активности, задержка формирования возрастной 
корковой ритмики в отсутствие эпилептиформной 
активности. Магнитно-резонансная томография 
головного мозга зафиксировала уменьшение объ-
ема белого вещества с признаками его диффузного 
поражения, истончение мозолистого тела и  кисту 
прозрачной перегородки.

Клинический и  биохимический анализы крови 
свидетельствовали о наличии у ребенка железодефи-
цитной анемии: уровни гемоглобина колебались от 90 
до 99 г/л (норма 115–160 г/л), гематокрит составлял 
30,1–32,1% (норма 34–45%), средний объем эритро-
цита  — 69,4–69,5 мкм (норма 77–95  мкм), среднее 
содержание гемоглобина в  эритроците  — 20,8–21,4 
пг (норма 26–32 пг), средняя концентрация гемогло-
бина в эритроците — 300–308 г/л (норма 300–380 г/л). 
Содержание железа в  сыворотке крови было низ-
ким  — 6,3 мкмоль/л при  норме 6,6–28,3 мкмоль/л. 
Уровень ферритина — 5 нг/мл (норма 16–160 нг/мл). 
Остальные лабораторные показатели, отражающие 
состояние основных видов обмена веществ, не имели 
клинически значимых отклонений от  нормы, 
за исключением незначительного повышения уровня 
мочевины в сыворотке крови до 7,5 ммоль/л (норма 
1,4–7,2 ммоль/л) и  небольшого увеличения количе-
ства альбумина в моче — 30 мг/л (норма до 20 мг/л). 
Показатели мочевой экскреции гликозаминоглика-
нов были в  пределах нормы, в  крови определялись 
нормальные уровни лизосомных ферментов — бета-
галактозидазы и сфингомиелиназы.

Девочка была осмотрена врачами-специали-
стами. Окулист впервые диагностировал помут-
нение роговицы обоих глаз, двустороннюю диф-
фузную приобретенную катаракту, светобоязнь; 
подтвердил наличие миопии высокой степени 
с  астигматизмом, расходящегося непостоянного 
косоглазия. Невролог сделал вывод о наличии син-
дрома детского церебрального паралича. Психиатр 
установил диагноз атипичного аутизма с  умствен-
ной отсталостью.

Таким образом, на  основании клинических дан-
ных и  результатов молекулярно-генетического ана-
лиза ребенку был установлен диагноз муколипидоза 
IV типа.

Обсуждение

Клинический симптомокомплекс у  пробанда 
указывает на муколипидоз IV типа и включает пора-
жение нервной системы  — снижение интеллекта, 
мышечную дистонию и  спастику, слюнотечение, 

страбизм, гипоплазию мозолистого тела; поражение 
органа зрения  — помутнение роговицы, катаракту, 
миопию, светобоязнь в сочетании с железодефицит-
ной анемией (по-видимому, вследствие ахлоргид- 
рии). Заболевание имеет типичное течение и  харак-
терные проявления.

Известно, что муколипидоз IV типа обычно мани-
фестирует на  первом году жизни ребенка задерж-
кой моторного развития, появлением спастичности 
и  ригидности. Это, как  правило, приводит к  поста-
новке неправильного диагноза детского церебраль-
ного паралича, что  наблюдалось и  в  данном случае. 
Сложности диагностики усугублялись сведениями 
о неблагоприятном течении внутриутробного и ран-
него неонатального периодов развития ребенка. 
Однако для детского церебрального паралича несвой-
ственно сочетание с помутнением роговицы и стой-
кой железодефицитной анемией, плохо поддающейся 
лечению препаратами железа. У  пробанда в  течение 
многих лет были низкими все показатели, свидетель-
ствующие о нарушенном обмене железа в организме 
(гемоглобин, гематокрит, средний объем эритроцита, 
средние содержание и  концентрация гемоглобина 
в эритроците, а также содержание железа в сыворотке 
крови). Следует обратить внимание на  особенно 
низкие уровни ферритина сыворотки крови, не пре-
вышающие 5 нг/мл при  норме 16–160 нг/мл. Уста-
новлено, что  низкий уровень перечисленных пока-
зателей обусловлен высоким содержанием гормона 
гастрина в  сыворотке крови и  низким  — в  желудке. 
Недостаточность гастрина приводит к  ахлоргидрии, 
нарушению всасывания и, как  следствие, к  желе-
зодефицитной анемии. На  модели животных было 
показано, что при мутациях гена MCOLN1 возникают 
транспортные нарушения желудочного протонного 
насоса в париетальных клетках, что приводит к сни-
жению секреции желудочного сока и  повышению 
уровня гастрина [13]. К сожалению, определить уро-
вень гастрина в сыворотке крови у пробанда по объ-
ективным причинам не удалось.

Дифференциальный диагноз у нашей пациентки 
также проводился с  другими лизосомными болез-
нями накопления, в  первую очередь с  мукополиса-
харидозами и муколипидозами II и III типов. Почти 
всем перечисленным заболеваниям свойственны 
снижение интеллекта, помутнение роговицы, пора-
жение опорно-двигательного аппарата, задержка 
роста. Однако одним из  критериев диагностики 
мукополисахаридозов служит повышенная экскре-
ция с  мочой гликозаминогликанов. Этот симптом 
отсутствовал у ребенка, что свидетельствовало про-
тив мукополисахаридозов. Для  больных с  муколи-
пидозами II и  III  типов характерны очень высокие 
показатели активности ряда лизосомных гидролаз 
в  сыворотке крови, что  не  встречается при  муко-
липидозе IV типа, и  эти нарушения у  пробанда 
не выявлены [14].
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Поражение мочевыделительной системы служит 
одним из  кардинальных признаков муколипидоза 
IV  типа, который обычно манифестирует на  2–3-м 
десятилетии жизни и быстро прогрессирует [12]. Воз-
раст пробанда соответствует началу второго десятиле-
тия его жизни. Анализ состояния мочевыделительной 
системы ребенка констатировал начальные признаки 
этого поражения, включающие небольшое увеличе-
ние объема левой почки, незначительное повышение 
уровня мочевины в  сыворотке крови и  небольшую 
альбуминурию, что  требует дальнейшего медицин-
ского наблюдения.

Методом секвенирования нового поколения 
(NGS) с  использованием мультигенной панели 
«Нейродегенеративные заболевания» у ребенка в гене 
MCOLN1 была выявлена и верифицирована по Сэн-
геру известная патогенная мутация NM_02533.3: 
c.304C>T (p.Arg102Term) в  гомозиготном состоя-
нии. Этот нуклеотидный вариант был впервые опи-
сан у  пациента (не  являющегося евреем-ашкенази) 
в  состоянии генетического компаунда с  вариан-
том NM_020533.3:c.1084G>T (p.Asp362Tyr). Паци-
ент имел типичные проявления муколипидоза 
IV типа [15].

Нуклеотидная замена NM_02533.3: c.304C>T при-
водит к  возникновению преждевременного стоп-
кодона в положении 102 белковой цепи. Ожидается, 
что  это обусловливает потерю нормальной функции 
протеина. Cогласно базе данных gnomAD популя-
ционная частота этого варианта составляет 0,007%. 
По  указанным причинам вариант классифицирован 
как патогенный.

Мать пробанда является носителем данного вари-
анта (см. рис.  1). Родственный брак со слов матери 

исключается. ДНК отца пробанда была недоступна 
для  исследования. При  этом технические ограниче-
ния метода NGS не  позволяют, в  частности, выяв-
лять протяженные делеции в  генах. В  связи с  этим 
нельзя исключить, что  второй аллель представлен 
не  той же заменой, а, например, делецией с  вовле-
чением по  крайней мере 3-го экзона гена MCOLN1. 
Однако и в случае истинной гомозиготности по вари-
анту NM_02533.3: c.304C>T, и в случае генетического 
компаунда с предполагаемой делецией генетические 
повреждения гена MCOLN1 обусловливают значи-
тельные нарушения функции муколипина-1, приво-
дящие к развитию заболевания.

Заключение

Муколипидоз IV типа — лизосомное заболевание 
с  мультисистемными проявлениями. Диагностика 
вызывает трудности в  связи с  тем, что  клинические 
признаки имеют сходство с  детским церебральным 
параличом, а  также с  мукополисахаридозами и  дру-
гими типами муколипидозов. Установление правиль-
ного диагноза избавляет пациентов от необоснован-
ного обследования в поисках причины болезни и дает 
возможность провести членам семьи медико-генети-
ческое консультирование.

К сожалению, к  настоящему времени эффек-
тивное лечение всех типов муколипидоза находится 
только в стадии разработки. Больные дети нуждаются 
в  наблюдении ряда врачей-специалистов: педиатра, 
гастроэнтеролога, диетолога, психоневролога, окули-
ста, ортопеда, нефролога. Знание клинических осо-
бенностей патологии обеспечивает более успешное 
оказание медицинской помощи с  профилактикой 
осложнений.
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