
Научно-исследовательский институт биомедицинской химии имени В.Н.Ореховича 

 

Архив журнала 

Вопросы медицинской химии 
ISSN 0042-8809 

1986 

 

Внимание! Распознавание текста проведено в автоматическом режиме для 
облегчения работы поисковых систем. Будьте внимательны при 
копировании, возможны ошибки и неточности. Используйте сканированный 
графический вариант. 

 

Archive of journal 

Voprosy meditsinskoi khimii 
ISSN 0042-8809 

1986 

 

Attention! OCR has been performed automatically for search engines only. 
Be careful when copying, errors are possible. Use scanned picture as standard. 

 

http://pbmc.ibmc.msk.ru 

(c) Orekhovich Institute of Biomedical Chemistry of the Russian Academy of Medical Sciences 

http://pbmc.ibmc.msk.ru/
http://www.ibmc.msk.ru/


ВОПРОСЫ. 
МЕДИЦИНСКОЙ химии 



миологическим механизмом защиты ор-
ганизма от их токсического действия. 
Как показано в табл. 3, среди полиами-
нов крови, находящихся в связанном 
состоянии, т а к ж е преобладал сперми-
дии. Связанный спермин выявлялся не 
во всех случаях. О том, что спермин 
может находиться только в свободном 
состоянии, свидетельствуют т а к ж е ли-
тературные данные [21] . Кроме того, 
после гидролиза при фракционирова-
нии выявлялась интенсивная полоса 
(фракция X) с мол. массой около 111 — 
1 13, мигрирующая между спермидином 
и путресцином. Согласно проведенным 
исследованиям [23], фракция, сходная 
по характеристике с выявленной нами, 
является ацетилироваиным производ-
ным спермидина, т. е. промежуточным 
продуктом распада его до путресцина. 
Подтверждением этому служит сооб-
щение авторов 122], показавших, что 
а 11,ет и л и р ов а н н ы е де р и в а ты соста в л я ют 
значительную часть связанных поли-
аминов, котор а я опр едел яетс я тол ь ко 
после гидролиза исследуемого мате-
р пала. 
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C O N T E N T O F P O L Y A M I N E S IN B L O O D O F 
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L. D. Voronchikhina, К. T. Deinyanova, 
S. A. Sitnikov 

L a b o r a t o r y of Blood Biochemis t ry , I n s t i t u t e of 
H e m a t o l o g y and Blood T r a n s f u s i o n , Kirov 

A f r ac t ion c o n t e n t of free and c o n j u g a t e d 
p o l y a m i n e s w a s s tud ied in whole blood of 
70 p rac t i ca l ly hea l thy pe r sons . S p e r m i n e and 
s p e r m i d i n e were m a i n l y f o u n d a m o n g the poly-
a m i n e s with s o m e q u a n t i t a t i v e p r e d o m i n a n c e 
of the lat ter . P u t r e s c i n e w a s not obse rved in 
blood or its a m o u n t w a s not de tec ted by m e a n s 
of s p e c t r o p h o t o m e t r y . The da ta ob ta ined s u g -
ges t t ha t the f ree and c o n j u g a t e d p o l y a m i n e s 
should be s tud ied s i m u l t a n e o u s l y . 
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О. H. OditHOKoea, Т. В. Лебедева, /(. Д. Краснопольская, M. И. Фрейдин 

J10 К У С Н А Я Д и Ф Ф Е Р Е Н Ц И А Ц И Я Н А С Л Е Д С I В Е ИНЫХ 
М У КО П ОЛ И САХА Р И Д О З О В 

Институт медицинской генетики А М Н С С С Р , Москва 

Идентификация мутантного фермен- звеном в программе их биохимической 
та при наследственных мукополисаха- диагностики. Ранее | 4 | было показано, 
ридозах (МПС) является необходимым что исследование внутриклеточных и 
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экскретируемых гликозаминогликанов 
(ГАГ) — биохимического м а р к е р а 
М П С — позволяет только исключить 
их гепокопии и подразделить их на 4 
фенотипических класса , характеризую-
щихся различными спектрами экскре-
тируемых ГАГ. И д е н т и ф и ц и р о в а т ь 10 
мутантиых локусов, приводящих к раз-
витию всех известных типов М П С и 
контролирующих синтез ферментов де-
градации ГАГ, м о ж н о только с по-
мощью методов энзимодиагностики. Ус-
тановление типа М П С в свою очередь 
необходимо д л я грамотного медико-ге-
нетического консультирования ( М Г К ) 
семьи больного, в к л ю ч а я пренаталь -
ную диагностику. Трудности идентифи-
кации мутаного фермента при М П С 
связаны с отсутствием коммерчески до-
ступных субстратов д л я некоторых из 
ферментов, что д е л а е т невозможным 
прямую энзимодиагностику ряда М П С . 
А л ьт е р н а т и в н ы й п о д х од п р е д у с м а т р и -
вает использование метода метаболиче-
ского кооперирования культур фибро-
бластов исследуемого больного с рефе-
ренсиыми ш т а м м а м и , в которых ранее 
был идентифицирован дефект того или 
другого фермента . В данной работе 
приведены результаты локусной диффе-
ренциации М П С у 66 больных из 58 
семей, обратившихся в Центр по меди-
ко-генетическому консультированию 
Института медицинской генетики А М Н 
С С С Р , и 21 больного из 12 семей, вы-
явленных в ходе медико-генетических 
экспедиций (МГЭ) в республики Сред-
ней Азии. 

М е т о д и к а 

М а т е р и а л о м дли исследования являлись 
плазма , гомогенаты лейкоцитов и культуры 
кожных фибробластов обследуемых больных 
и здоровых доноров. Лейкоциты получали по 
методу [6] . Культуры фибробластов получали 
по методу [3] , ш т а м м ы хранили в клеточном 
банке Института медицинской генетики А М Н 
С С С Р . Д а л е е клетки в ы р а щ и в а л и в культу-
ральных матрасах объемом 100 мл на среде 
Игла , с о д е р ж а щ е й 10 % пуповииной сыворотки 
и 10 % сыворотки крупного рогатого скота . В 
работе использовали т а к ж е набор референсных 
штаммов больных с установленным типом М П С 
( H u m a n Genet ic M u t a n t Cell. Reposi tory, New 
Jersey , С Ш А ) . Клетки снимали с культураль-
ных сосудов с помощью I мл 0,25 % трипсина 
(инкубация 15 мин при 37 °С), После чего трип-
син инактииировали добавлением 1 мл физио-
логического раствора с 5 % сыворотки крупно-
го рогатого скота. Клетки д в а ж д ы промывали 
и суспендировали в 0,3 мл физиологического ра-
створа. Клетки (лейкоциты, фибробласты) раз-
рушали 4-кратным з а м о р а ж и в а н и е м — оттаи-
ванием в системе сухой лсд — ацетон, центри-

фугировали при 15 000 g и надосадочную фрак -
цию использовали д л я исследования активности 
лизосомиых ферментов: a - L - и д у р о н и д а з ы , ге-
napaH -N-сульфатазы, N-ацстил-а-1) -глюкозами-
ни дазы, P -D-галактозидазы, а р и л с у л ь ф а т а з ы В 
и p -D-глюкуронидазы, которую определяли с 
помощью флюорогенных, хромогенных и радио-
изотопных субстратов , как описано ранее [7] . 

Л о к у с н у ю дифференциацию М Н С методом 
метаболического кооперирования проводили в 
культуральиых 24-луночных платах («Флоу», 
А н г л и я ) . Клетки культивируемых совместно 
ш т а м м о в (испытуемого и референсиого) высе-
вали по 75 тыс. к а ж д о г о в одну лунку в 1 мл 
ростовой среды с добавлением H E P E S в конеч-
ной концентрации 20 мМ. Через 24 ч, когда 
клетки о б р а з о в ы в а л и монослой, к у л ь т у р а л ь н у ю 
среду заменяли на аналогичную, с о д е р ж а щ у ю 
10 мкКи/мл N a ^ 5 S 0 4 (« I sokommerz» , Г Д Р ) . 
Через 72 ч клетки о б р а б а т ы в а л и 0,25 % ра-
створом трипсина, как описано выше, д в а ж д ы 
отмывали раствором Хенкса, растворяли в 1 мл 
80 % этанола и нагревали в кипящей водяной 
бане 2 раза по 2 мин д л я преципитации ГАГ. 
После о х л а ж д е н и я преципитат о с а ж д а л и при 
1500 g в течение 10 мим, надосадочную ж и д -
кость у д а л я л и и повторяли осаждение этано-
лом. Полученный осадок растворяли в 200 мкл 
1 М N a O I I 15 мин при 60 °С, нейтрализовали 
200 мкл 1 М НС1, наносили 100 мкл раствора 
па фильтры FN-10 ( Г Д Р ) и высушивали. Филь-
тры вносили в сцинтилляционную ж и д к о с т ь 
( Р Р О — 2,9 г, Р О Р О Р - - 490 мг в 1 л толуо-
л а ) . Р а д и о а к т и в н о с т ь устанавливали с помо-
щью жидкостного сцинтилляционного счетчика 
« M a r k - Н Ь (США) в течение 10 мин. В к а ж -
дой пробе определяли белок по методу Бред-
форд [5] . Р е з у л ь т а т ы в ы р а ж а л и в е р т па 1 мг 
белка. Исправление дефекта деградации ГАГ 
оценивали по отношению количества 3 5 S - T A r 
(cpm на 1 мг белка) в исследуемых клетках , вы-
ращенных в параллельной лунке, к количеству 
3 5 Б-ГАГ в кокультивироваиных клетках. П р и 
исследовании метаболического кооперирования с 
культуральиой средой рефереисные клетки вы-
севали по 150 тыс. на лунку и через 48 ч заме-
няли ростовую среду на культуральную, в з я т у ю 
из культуральиых сосудов с 4-суточными куль-
турами испытуемых клеток, по 2 мл па л у п к у 
с добавлением 10 мк Ки/мл N a J p S O 4 . 

Р е з у л ь т а т ы и о б с у ж д е н и е 

Р е з у л ь т а т ы исследования экскрети-
руемых и внутриклеточных ГАГ при 
М П С были представлены ранее [4] . 
Н а основании этих результатов все 
больные с гурлер- и моркиоподобным 
фенотипами, имеющие гиперэкскрецию 
и внутриклеточное накопление ГАГ, в 
зависимости от спектра последних бы-
ли подразделены на 4 группы. У 41 
больного (1-я группа) имела место со-
четаиная гиперэкскреция д е р м а т а н - и 
гепарансульфатов , у 19 (2-я) — изоли-
рованная гиперэкскреция гепарансуль-
фата , у 4 (3-я) — изолированная ги-
перэкскреция д е р м а т а н с у л ь ф а т а и у 8 
(4-я) — гиперэкскрецпя кератансуль-
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Т а б л и ц а 1 
Результаты энзимодиагностики МПС ири МГК и МГЭ (Туркмения, Узбекистан) 

Тип 
МПС 

Число боль-
ных ( с е м е й ) 

Мутантный фермент 
Активноеть фермента 

Этническая 
п р и н а д л е ж н о с т ь 

Тип 
МПС 

МГК МГЭ 

Мутантный фермент 

в норме у больных 

Этническая 
п р и н а д л е ж н о с т ь 

I Г 9 ( 9 ) 4 ( 3 ) a -L -идуронидаза 163-- 5 1 7 (л) 0—14 ,0 (л) Русские, украин-
420-- 9 8 0 (ф) 0 — 4 , 3 (ф) цы» буряты, 

163-
туркмены 

I Г/1 I I 3 ( 3 ) То же 163-- 5 1 7 (л) 2 , 8 — 3 4 , 6 (л) Русские, украинцы 
420-- 9 8 0 (ф) 5 , 0 — 1 5 , 0 (ф) 

I I I А 14(13) — Гепаран-Ы-суфата- 5 ,50-- 7 , 3 4 (ф) 0 , 0 2 — 0 , 4 1 (ф) Русские, украин-
за цы, литовцы, 

азербайджанцы, 
армяне 

I I I В 5 ( 5 ) Ы-ацетил-а-О-глю- 266,2-- 4 6 5 , 0 ( п л ) 0 (пл) Русские, украин-
козаминидаза 16,2-- 5 6 , 2 (ф) 0 , 3 2 — 1 , 4 0 (ф) цы, армяне 

IV А 6 ( 5 ) 11(5) N-ацетилгалактоз- 10-- 4 0 (ф) 0 , 1 4 — 0 , 2 9 (ф) Русские, белорусы, 
амин-6-сульфат- узбеки, туркме-
аза ны 

IV В 2 ( 1 ) — (3-D-га лактоз и да за 630-- 7 3 0 (ф) 100—114 (ф) Русские 
VI 4 ( 4 ) 4 ( 2 ) Арилсульфатаза В 353,1-- 5 4 9 , 2 (ф) 3 6 , 6 — 6 0 , 0 (ф) Русские, молдава-

103,5-- 2 3 7 , 3 (л) 17 ,6—32 ,7 (л) не, евреи, узбе-
ки, туркмены 

П р и м е ч а н и е , л — лейкоциты, ф — культура кожных фибробластов; пл — плазма. Ак-
тивность всех ферментов в лейкоцитах и фибробластах (кроме гепараи-Ы-сульфатазы) выража-
л и в наномолях субстрата на 1 мг белка в различные единицы времени (от 1 до 24 ч), актив-
ность в плазме — в наномолях субстрата на 1 мл за 24 ч; активность гепаран-Ы-сульфатазы — 
•в процентах радиоактивности по отношению к контролю, содержащему вместо фермента бычий 
•сывороточный альбумин. 

ф а т а . Исходя из этих данных, было 
очевидно, что у больных 1-й группы 
следует исключить М П С I, II, VII , v 
лиц 2-й — М П С III, А, В, С и D, 3-й — 
М П С VI и 4-й М П С IV А и В. Резуль-
таты энзимодиагностики М П С у боль-
пых этих групп приведены в табл. 1. 
Известно, что активность лизосомных 
ферментов в норме характеризуется 
широкой вариабельностью. Поэтому в 
предварительном исследовании была 
изучена нормальная вариабельность ак-
тивности этих ферментов в плазме, 
лейкоцитах и фибробластах [1] . При 
энзимодиагностике лизосомных болез-
ней, в частности МПС, приходится 
сталкиваться с целым рядом трудно-
стей. Они обусловлены не только ва-
риабельностью фенотппической экс-
кпрессии лизосомных ферментов в 
норме, но и следующими факторами: 
изменением активности многих лизо-
сомных ферментов (индукция и репрес-
сия) при мутации одного из них; гене-
тической гетерогенностью нозологиче-
ских единиц, проявляющейся, в част-
ности, наличием неполных дефицитов 
или псевдодефицитов лизосомных фер-
ментов; наличием генокопий. Д л я пре-
одоления этих трудностей было исполь-
зовано несколько подходов. Во Есех 

случаях активность ферментов измеря-
ли параллельно в биологическом мате-
риале больного и в контрольном. В 
табл. 1 приведены не средние нормаль-
ные уровни активности соответствую-
щего фермента, а полученные на конт-
рольном материале в одном экспери-
менте с исследованием материала боль-
ного. Во всех случаях исследовали ак-
тивность широкого спектра лизосом-
ных ферментов не только у больного, 
но и у облигатных гетерозигот, т. е. ро-
дителей пробаида. В частности, у каж-
дого больного, подозреваемого на М П С , 
исключали такие генокопии, как мап-
нозидоз, фукозидоз, GMi-ганглиозидоз 
п мукополипидозы II и III. Д л я исклю-
чения двух последних дефектов актив-
ност и N - а цети л -13 - D -га л а ктоз а м и н и да -
зы, Ы-ацетил-а-О-глюкозаминидазы, 
a -D-маинозидазы и р-Ю-глюкуронидазы 
определяли в плазме, фибробластах и 
культуралыюй жидкости [7] . Из дан-
ных табл. 1 видно, что методами энзи-
м од и а г н о ст и к и были в ы явлены М П С 
I, III А и В, IV В, VI. 

Недостаточность a -L-идуропидазы 
выявлена у больных с резко различа-
ющимися по тяжести клиническими 
фенотипами, что дало основание под-
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Т а б л и ц а 2 
Накопление 3 6S-TAR в культурах фибробластов при использовании метода метаболического коопе-

рировании 

№ штамма 

В исследуемых 
клетках, срт 
I 0 ~ а на 1 мг 

белка 

В клетках, некультивированных 
с клетками МПС И 

В клетках, кокультивированных 
с клетками Mi 1С 1 

срт 10 3 на 1 мг 
белка ^исл 

срт 10 3 на 1 мг 
белка к н с п 

986 
887 

1 8 + 3 
21 I I 

Норма 

1 8 ± 4 
2 0 + 3 

1 9 + 3 
22+4-

Пробамды 

894 5 0 + 4 5 8 + 5 0 , 8 + 0 , 1 2 4 + 4 2 , 1 + 0 , 1 
896 47 ± 3 4 9 + 4 1 , 0 + 0 , 1 2 2 + 3 2 , 1 + 0 , 1 
932 6 1 + 4 5 1 + 6 1 , 2 + 0 , 1 г 2 9 + 3 2 , 1 + 0 , 1 
968 6 5 + 6 6 4 + 7 1 , 0 + 0 , 1 : 25+4- 2 , 6 + 0 , 1 
969 5 5 + 6 7 5 + 1 2 0 , 7 + 0 , 2 0-1 3 0 + 5 1 , 8 + 0 , 1 
971 4 1 + 6 3 9 + 6 1,1=1=0,2 % 2 0 + 4 2 , 1 + 0 , 2 
971* 4 8 + 5 4 9 + 4 1 , 0 + 0 , 1 * 2 2 + 4 2 , 2 + 0 , 1 
972 5 8 + 9 64 + 1 0 , 9 + 0 , 2 2 4 + 6 2 ,4 -1 -0 ,2 
972* 5 6 + 3 5 8 + 6 1 , 0 + 0 , 1 2 6 + 4 2 , 1 + 0 , 1 
973 6 1 + 5 6 4 + 7 1 , 0 + 0 , 1 2 8 + 5 2 , 2 + 0 , 1 
973* 6 5 + 5 6 8 + 6 1 , 0 + 0 , 1 3 0 + 4 2 , 1 + 0 , 1 
984 5 7 + 3 5 6 + 6 1 , 0 + 0 , 1 2 9 + 4 2 , 0 + 0 , 1 
985 8 0 + 2 6 8 + 4 1 , 2 + 0 , 1 3 5 + 3 2 , 3 + 0 , 1 

П р и м е ч а н и е . Звездочкой отмечены д а н н ы е , п о л у ч е н н ы е методом метаболического ко-
оперирования со средой. 

р а з д е л и т ь эту группу на д в е подгруп-
пы — Г у р л е р (Г) и Г у р л е р / Ш е й е 
( Г / Ш ) с о г л а с н о о б щ е п р и н я т о й класси-
ф и к а ц и и М а к к ы о с и к а | 9 | . Уровни ак-
тивности м у т а н т н о г о ф е р м е н т а в этих 
д в у х п о д т и п а х п е р е к р ы в а ю т с я . Л о к у с -
ную д и ф ф е р е н ц и а ц и ю М П С II, х а р а к -
тер и зу юн i,e гося в нут р и к л ето ч мы м на-
коплением 3 5 S-FAF, о с у щ е с т в л я л и ме-
тодом м е т а б о л и ч е с к о г о к о о п е р и р о в а -
ния. Д л я этой цели были о т о б р а н ы 
к у л ь т у р ы к о ж н ы х ф и б р о б л а с т о в боль-
пых с г у р л е р п о д о б н ы м фенотипом , ха-
р а к те р и з у ющ и е с я со ч ет а и но й г и п ер э к с -
к р е ц ней дер м ат а и - и геп а р а нсул ьф а -
тов, после и с к л ю ч е н и я у них М П С I и 
VII . К л е т к и этих б о л ь н ы х кокультиви-
р о в а л и с к л е т к а м и р е ф е р е н с н ы х ш т а м -
мов, полученных от б о л ь н ы х с М П С I 
и II, или к к л е т к а м этих р е ф е р е н с н ы х 
ш т а м м о в д о б а в л я л и к у л ь т у р а л ь н у ю 
среду от и с п ы т у е м ы х ш т а м м о в . Ис-
п р а в л е н и е д е ф е к т а д е г р а д а ц и и внутри-
клеточных 3 5 5 - Г А Г происходит т о л ь к о 
в том случае , если м у т а ц и и в кокульти-
вируемых ш т а м м а х з а т р а г и в а ю т раз-
ноименные локусы . 

Д и с к р и м и н а ц и о н н о е з н а ч е н и е коэф-
ф и ц и е н т а и с п р а в л е н и я ( К м с п ) опреде-
л я л и с о г л а с н о п р а в и л у трех сигм на ос-
новании величины Кис,п при кокульти-
в и р о в а н и и клеток больных с одноимен-

ным д е ф е к т о м д е г р а д а ц и и . Н а -л ом ос-
новании д и а г н о с т и ч е с к и з н а ч и м ы м счи-
т а л и К и о п = 1 , 5 ; при К и с . ^ 1 , 5 считали , 
что к у л ь т и в и р у е м ы е ш т а м м ы имеют 
р а з н о и м е н н ы й д е ф е к т д е г р а д а ц и и . Ре-
з у л ь т а т ы и с п о л ь з о в а н и я метода мета -
болического к о о п е р и р о в а н и я д л я ло-
кусной и д е н т и ф и к а ц и и М П С II па при-
м е р е 10 клеточных к у л ь т у р п р и в е д е н ы 
в т а б л . 2. К а к п о к а з ы в а ю т д а н н ы е этой 
т а б л и ц ы , и с п р а в л е н и е д е ф е к т а внутри-
клеточной д е г р а д а ц и и ГАГ при кокуль -
т и в и р о в а н и и двух клеточных ш т а м м о в 
и и с п о л ь з о в а н и и к у л ь т у р а л ы-юй среды 
д а е т о д и н а к о в ы е р е з у л ь т а т ы . М е т о д о м 
мет аболич ее ко го коо пе рировамия М П С 
II был д и а г н о с т и р о в а н у 23 больных 
пз 19 семей, о б р а т и в ш и х с я в Ц е н т р по 
медико-генетическому к о н с у л ь т и р о в а -
нию, и о к а з а л с я самой частой ф о р м о й 
М П С у о б с л е д у е м ы х нами больных. Он 
был в ы я в л е н у русских, у к р а и н ц е в , бе-
лорусов , грузим, а т а к ж е у 2 больных 
из 2 семей при п о п у л я ц и о и н о м обследо-
вании в Т у р к м е н и и . В последнем слу-
чае д и а г н о з был поставлен на основа-
нии оценки э к с к р е т и р у е м ы х ГАГ и X-
сцепленного х а р а к т е р а н а с л е д о в а н и я 
д е ф е к т а в родословной . Б о л ь н ы е с М П С 
II, т а к ж е к а к и в случае М П С 1, лег-
ко п о д р а з д е л я л и с ь по т я ж е с т и клини-
ческого фенотипа на 2 группы: с т я ж е -
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лой и средней по тяжести клинически-
ми формами . О д н а к о обе эти группы не 
могли быть разграничены на основании 
величины Кисп. 

В обследованной нами выборке боль-
ных нам не удалось довести до локус-
ной идентификации 1 больного. Оп 
имел неярко в ы р а ж е н н ы й гурлерподоб-
пый клинический фенотип с умственной 
отсталостью в 12 лет на грани м е ж д у 
дебильностыо и имбецильностыо; на 
к о ж е имелись типичные д л я М П С II 
м иожествен и ы е модуля р н ые р а з р а ста -
ния. При оценке экскретируемых ГАГ 
выявлена умеренная гиперэкскреция 
высокомолекулярных ГАГ (ЦПХ-
тест — 151 ед., 1ДПХ — преципитируе-
мые и недиализуемые ГАГ — 70 и 
66 мг уроновых кислот на 1 г креати-
ни на; соотн ошен и е в ысоко м о л е кул я р -
ные / низкомолекулярные ГАГ 1,1) 
[8] . В ф и б р о б л а с т а х больного отмеча-
лось умеренное накопление 3 5 S - r A T , со-
ставившее в двух независимых экспери-
ментах 1,5 и 1,7 по сравнению с нор-
мой. Исследование спектра экскрети-
руемых и внутриклеточных ГАГ не вы-
явило отличий от нормы. Методами 
энз и мод и а гности к и и мета бол и ческого 
кооперирования исключены все извест-
ные М П С с гурлерподобным феноти-
пом и их генокопии (маннозидоз , фу-
козидоз, GMi-ганглиозидоз , мукополи-
п и дозы II и I I I ) . 

В заключение следует отметить эт-
ническую неоднородность в распрост-
ранении М П С . Полученные данные не 
обеспечивают точной информации о ча-
стоте и геногеографии МГ1С на всей 
территории страны. О д н а к о в Узбекис-
тане и Туркмении методика сбора дан-
ных позволила оценить порядок сум-
марной частоты М П С . Их встречае-
мость довольно высока в этих районах 
( « 1 : 15 000), что сопоставимо со сред-
неевропейской частотой фенилкетони-
руии [2] . В Узбекистане и Туркмении, 
где М П С довольно равномерно распре-

делены по районам, не выявлено пи од-
ного случая М П С III, хотя все семей-
ные случаи п о р а ж е н и я интеллекта и 
скелета я в л я л и с ь объектами обследова-
ния. Из республик З а к а в к а з ь я , напро-
тив, в Центр по медико-генетическому 
консультированию поступали преиму-
щественно больные с М П С III. 
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Ins t i tu te of Medical Genetics, Academy of Medi-
cal Sciences of the USSR, Moscow 

Locus d i f ferent ia t ion of hered i ta ry mucopo-
lysacchar idoses ( M P S ) was carried out u s ing 
the me thods of enzymod iagnos i s and metabol ic 
cooperat ion. M P S locuscs were d i f fe ren t ia ted 
in 66 pa t ien t s f rom 58 families, examined in 
the Cent re of Medical Genetics, a s well as in 
21 pat ient f rom 12 families, found in Uzbek 
and Turkmen popula t ions . The fo l lowing M P S 
types were detected: M P S 1 H, M P S I H / S h , 
M P S II, M P S 111 A and B, M P S I V A and B, 
M P S VI. A m o n g the pa t i en t s examined M P C l l 
was the mos t widespread type of the disease. 
Ethnic diss imilar i ty was noted in the M P S 
distr ibution over the USSR regions. 


