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Болезнь Помпе (БП) является редким (“орфанным”) 

наследственным заболеванием, встречающимся в любом 

возрасте, имеющим аутосомно-рецессивный механизм 

передачи и относящимся к группе лизосомных болезней 

накопления. Другими известными наименованиями БП яв-

ляются также “гликогеноз II типа” и “дефицит кислой маль-

тазы”. Истинная распространенность заболевания в мире 

остается неизвестной. Программы расширенного нео-

натального скрининга на предмет выявления лизосомных 

болезней накопления по методике “сухого пятна крови”, 

проводившиеся в Австрии и на Тайване, выявили более 

высокую, чем ожидалось, распространенность данного за-

болевания в этих странах [1, 2]. В настоящее время ориен-

тировочная оценка распространенности БП в мире оцени-

вается примерно 1 : 40 000 [3]. Заболевание впервые было 

описано голландским патологом Иоанном Кассианусом 

Помпе (Joannes Cassianus Pompe) в 1932 г. в статье “Over 

idiopathische hypertrophie van het hart” (“Об идиопатической 

гипертрофии сердца”), в которой исследователь предста-

вил случай патолого-анатомического исследования дву-

мя годами ранее умершей 7-месячной девочки, у которой 
при жизни наряду с сердечной недостаточностью отмеча-
лась мышечная слабость [4]. Им была обнаружена гипер-
трофия миокарда и массивная вакуолизация практически 
всех тканей, особенно скелетных мышц и миокарда, при-
чем вакуоли содержали гликоген с нормальной структурой. 
В дальнейшем подобные клинические и морфологические 
описания периодически появлялись в научной литературе. 
В 1954 г. G.T. Cori впервые классифицировал БП как гликоге-
ноз II типа (в отличие от гликогеноза I типа – болезни Гирке, 
при которой гликоген накапливается преимущественно в 
печени и почках), однако лишь в 1963 г., спустя 30 лет после 
первого описания заболевания, бельгийским биохимиком 
Генри Герсом (Henri-Gery Hers) был открыт фермент кислая 
мальтаза (кислая α-1,4-глюкозидаза) и показано, что в ос-
нове БП лежит дефицит данного энзима, локализующегося 
в лизосомах [5, 6]. Таким образом, БП стала исторически 
первым заболеванием, отнесенным к группе лизосомных 
болезней накопления, которая к сегодняшнему дню насчи-
тывает уже более 50 нозологических форм.

Молекулярная природа БП и патогенез заболевания 
были расшифрованы в конце XX века, когда различными 
группами исследователей был идентифицирован ген GAA, 
локализующийся на 17-й хромосоме в локусе 17q25.3 
и состоящий из 20 экзонов, кодирующих синтез кислой 
α-1,4-глюкозидазы – белка, состоящего из 952 аминокис-
лотных остатков [7–10]. В норме данный фермент катали-
зирует одну из реакций расщепления гликогена, при его 
дефиците происходит избыточное депонирование глико-
гена в лизосомах различных органов и тканей, но прежде 
всего в скелетных мышцах, миокарде, мышечных слоях 
прямой кишки и мочевого пузыря, гладкомышечных клет-
ках сосудов, печени, что приводит к постепенному раз-
витию структурно-функциональных нарушений в клетках 
соответствующих органов с их последующей гибелью. 
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В последние годы большое значение в патогенезе клеточ-

ной гибели при БП придается нарушению одного из типо-

вых патологических процессов – лизосомной аутофагии, 

осуществляемой при помощи лизосомной деградации, 

имеющей в норме важное значение для поддержания кле-

точного гомеостаза [11]. К настоящему времени описано 

свыше 300 мутаций гена GAA, большинство из которых 

являются патогенными, приводящими к синтезу энзима с 

резко сниженной активностью до 1–30% от нормы. База 

данных обнаруженных мутаций гена GAA доступна он-

лайн (по адресу http://cluster15.erasmusmc.nl/klgn/pompe/

mutations.html?lang=en). Большинство описанных мутаций 

встречаются в единичных случаях в отдельных семьях, 

хотя описаны и так называемые мажорные мутации, рас-

пространенные в больших популяциях. Так, среди детей и 

взрослых европеоидной расы нередко встречается сплай-

синговая мутация c.-32-13T>G (IVS1), приводящая к сниже-

нию активности фермента до 10–20%, в китайской популя-

ции острова Тайвань распространена мутация c.1935C>A 

(p.Asp645Glu) и т.д. [12, 13]. Многими исследователями 

была показана зависимость возраста дебюта заболевания, 

тяжести его течения, распространенности патологическо-

го процесса от характера мутаций и степени остаточной 

активности кислой α-1,4-глюкозидазы [11]. Болезнь Помпе 

зарегистрирована в базе данных OMIM (Online Mendelian 

Inheritance in Man) под номером 232300.

Идентификация ферментопатии и генного дефекта 

сделала возможной разработку методов биохимической 

и ДНК-диагностики заболевания. Ведущим современным 

методом лабораторной диагностики БП является опре-

деление активности фермента кислой α-1,4-глюкозидазы 

в крови методом тандемной масс-спектрометрии (ТМС). 

Наиболее удобным способом забора и транспортировки 

материала для исследования является высушивание пятен 

крови на полосках специальной фильтровальной бумаги 

(методика “сухого пятна крови”). ДНК-диагностика забо-

левания методом прямого секвенирования всех 20 экзонов 

гена GAA применяется в качестве подтверждающего ме-

тода в случаях возникновения проблем c интерпретацией 

результатов энзимодиагностики, а также при проведении 

пренатальной и предымплантационной диагностики БП. 

Вследствие сложности и дороговизны ДНК-анализа, обус-

ловленных размерами кодирующей области гена и боль-

шим количеством описанных патогенных мутаций, данный 

метод диагностики доступен лишь специализированным 

лабораториям.

В настоящее время гликогеноз II типа, известный как 

БП, подразделяется в зависимости от возраста дебюта за-

болевания и особенностей клинических проявлений на два 

основных подтипа [14, 15]: 

 • инфантильную (младенческую) БП (“классическая” БП) с 

манифестацией заболевания на первом году жизни;

 • БП с поздним началом, объединяющую ранее выделяе-

мые формы с началом в детском, юношеском и взрослом 

возрасте.

Инфантильная БП – наиболее тяжелый и фатально про-

текающий вариант заболевания, характерной особенно-

стью которого является полиорганность и полисистемность 

патологии. Характерны мышечная гипотония (синдром “вя-

лого ребенка”, в англоязычной научной литературе имену-

емый “floppy baby syndrome”), задержка моторного разви-

тия, респираторная недостаточность вследствие слабости 

дыхательной мускулатуры, выраженная сердечная недо-

статочность на фоне гипертрофической кардиомиопатии 

с развитием кардиомегалии, гепатомегалия, нарушение 

грудного вскармливания, увеличение языка (макроглос-

сия). Данный клинический вариант отличается неблагопри-

ятным злокачественным течением, больные дети обычно 

погибают на первом-втором году жизни вследствие интер-

куррентных инфекций и легочно-кардиальных осложнений.

Болезнь Помпе с поздним началом дебютирует поз-

же, обычно в детском и юношеском возрасте, однако воз-

можно начало заболевания и на третьей-шестой декадах 

жизни. Поздний дебют заболевания сопряжен с относи-

тельно мягким и более доброкачественным течением, со-

ответствующим фенотипу конечностно-поясной мышечной 

дистрофии. Начинается заболевание исподволь – ребенок 

или подросток отмечает появление слабости в ногах, ста-

новится труднее справляться с привычными физически-

ми нагрузками. По мере прогрессирования заболевания 

появляется и постепенно нарастает мышечная слабость, 

возникают затруднения при подъеме по лестнице, встава-

нии с корточек, беспокоят боли в мышцах спины и конеч-

ностей. Постепенно присоединяется одышка при незначи-

тельной физической нагрузке. По мере прогрессирования 

заболевания существенно изменяется походка, всё более 

напоминающая типичную миопатическую “утиную” поход-

ку. При вставании с кровати, корточек пациент применяет 

“миопатические” приемы самопомощи. К примеру, встава-

ние больного с кровати из положения лежа на спине про-

исходит “лестничным” способом (приемы Говерса) – путем 

последовательного поворота на живот, вставания на четве-

реньки, разгибания ног в коленных суставах, удерживаясь 

руками за голени, наконец, выпрямления туловища с упо-

ром руками в бедра. Вследствие слабости дыхательной 

мус кулатуры развивается респираторная недостаточность, 

поначалу выявляемая лишь при исследовании функции 

внешнего дыхания (спирографии). Проявления сердеч-

ной недостаточности при позднем дебюте БП встречают-

ся значительно реже, чем при инфантильной форме за-

болевания. Отдельные мышцы и целые мышечные группы 

преимущест венно поясов верхних и нижних конечностей 

атрофируются и замещаются жировой тканью, у пациен-

тов существенно снижается масса тела. При длительном 

течении заболевания страдают оромандибулярная муску-
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латура и другие мимические мышцы – пациенты начина-

ют испытывать трудности при пережевывании пищи, гло-

тании, попытке вывести из полости рта язык, посвистеть 

и т.д. Характерна склонность к развитию инфекций верхних 

и нижних дыхательных путей. Пациенты, имеющие данный 

клинический вариант БП, могут жить несколько десятиле-

тий, смерть наступает обычно на фоне явлений дыхатель-

ной недостаточности.

В мировой научной литературе в последние годы на-

блюдается рост числа публикаций, посвященных БП. Менее 

двух лет назад клиническое наблюдение БП с поздним на-

чалом впервые появилось в отечественной литературе [14].

Приводим собственное наблюдение клинического 

случая БП с поздним началом.

Пациентка Т., 36 лет, поступила в V неврологическое 

отделение ФГБНУ “Научный центр неврологии” с жало-

бами на общую слабость, нарушение походки, трудности 

при вставании из положений сидя и лежа, невозможность 

присесть на корточки, боли в мышцах шеи и спины, одыш-

ку при ходьбе, боли и судороги в мышцах голеней после 

ходьбы. Из анамнеза настоящего заболевания известно, 

что раннее развитие проходило согласно возрастным нор-

мам, самостоятельная ходьба – с 11 мес, среднюю шко-

лу посещала с 7-летнего возраста, активно занималась 

спортом (гимнастика), неоднократно занимала призовые 

места на спортивных соревнованиях. Первые симптомы 

болезни появились в возрасте 15 лет, когда стала отмечать 

затруднения при беге, быстрой ходьбе, начала отставать 

в физическом развитии от сверстников. С 17–18 лет по-

теряла способность выполнять упражнения с нагрузкой 

на брюшной пресс. С 19–20 лет появились трудности при 

вставании из положений с корточек и со стула. С 22 лет 

стала отмечать боли в пояснице. С 25-летнего возраста 

появились общая слабость, быстрая утомляемость, за-

труднения при подъеме по лестнице, в 27 лет изменилась 

походка, появилась дряблость мышц бедер и ягодиц, стала 

беспокоить одышка при подъеме по лестнице. С 30-летне-

го возраста практически перестала вставать с корточек без 

опоры, стал невозможен наклон туловища вперед, усили-

лись затруднения при вставании со стула без опоры, ста-

ла руками перекладывать ноги при укладывании в кровать, 

появились затруднения при чистке зубов, причесывании 

вследствие слабости рук. С 33 лет появились боли в мыш-

цах шеи, стали беспокоить судороги в икроножных мышцах 

после ходьбы и незначительных нагрузок, периодически 

отмечалось повышение температуры тела до 37°C, одыш-

ка при незначительной нагрузке, темп ходьбы значительно 

замедлился. Пациентка обращалась к неврологу по месту 

жительства, наблюдалась с диагнозом “остеохондроз по-

звоночника”. В мае 2014 г. впервые был поставлен диагноз 

“конечностно-поясная миодистрофия”, рекомендовано 

проведение электромиографии (ЭМГ), пациентка направ-

лена на прием к врачу-генетику, которым было рекомендо-

вано проведение энзимодиагностики на базе специализи-

рованной лаборатории наследственных болезней обмена 

ФГБНУ “Медико-генетический научный центр”. При про-

ведении ТМС выявлено значительное снижение активно-

сти кислой α-глюкозидазы до 0,34 мкМ/л/ч (референсные 

значения нормы – 1,00–25,00 мкМ/л/ч), что сделало высо-

ковероятным диагноз “болезнь Помпе”. Наличие заболе-

вания было подтверждено в августе 2014 г. проведением 

ДНК-диагностики – прямого секвенирования гена GAA, при 

котором были обнаружены известные мутации c.-32-13T>G 

и c.307T>G (p.Cys103Gly) в компаунд-гетерозиготном со-

стоянии. Таким образом, клинический диагноз “гликогеноз 

II типа (БП)” был поставлен после биохимической и мо-

лекулярно-генетической верификации. После уточнения 

диагноза пациентка обследовалась стационарно в октябре 

2014 г. и апреле 2015 г. по месту жительства. Проводились 

игольчатая ЭМГ, позволившая выявить миодистрофиче-

ский паттерн нарушений, эхокардиография, при которой 

патологических изменений миокарда обнаружено не было. 

Больной проведено гистологическое исследование био-

птата мышцы передне-наружной поверхности правого бед-

ра, выявлена морфологическая и гистологическая картина, 

характерная для гликогеноза, – цитоплазма мышечных кле-

ток местами вакуолизирована, в перимизии отмечаются 

скопления жировых клеток, вокруг сосудов – плотные жи-

ровые скопления, при окраске на гликоген (ШИК-реакция) 

выявляются гранулы интенсивно окрашенных включений 

гликогена. Данные спирографии от октября 2014 г. и апреля 

2015 г. – жизненная емкость легких в пределах нормы, в по-

ложении лежа показатель форсированной жизненной ем-

кости легких снизился на 13,3–14%. Пациентке также про-

водилась рентгеновская компьютерная томография мышц 

пояса нижних конечностей, бедер и голеней (рис. 1). Вы-

явлена симметричная гипотрофия большой и средней яго-

дичных мышц, напрягателя широкой фасции бедра, всех 

мышц медиальной группы бедра, за исключением тонкой 

мышцы, мышц задней группы. Мышцы голени интактны.

Рис. 1. Компьютерная то-
мография бедер и голеней. 
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Пациентка поступила в стационар ФГБНУ “Научный 

центр неврологии” с целью дообследования и определения 

тактики дальнейшего ведения, включая назначение специ-

фической ферментозаместительной терапии.

Семейный анамнез: родители пациентки здоровы, 

младший брат страдает детским церебральным парали-

чом. Нервно-мышечная патология в роду не наблюдалась.

Неврологический статус: пациентка в сознании, кон-

тактна, ориентирована правильно. Менингеальных знаков 

нет. Глазные щели, зрачки симметричны. Движения глазных 

яблок в полном объеме, нистагма нет. Мимические пробы 

выполняет удовлетворительно, слабости мимической мус-

кулатуры не выявлено. Глотание и фонация не нарушены. 

Выведение языка из полости рта – по средней линии. Вы-

является слабость грудино-ключично-сосцевидной мышцы 

с двух сторон до 3 баллов, слабость задней группы мышц 

шеи, в связи с чем отмечается вынужденная поза головы с 

некоторым наклоном ее вперед. Диффузная мышечная ги-

потония. Мышцы бедер при напряжении не контурируются. 

Отмечаются умеренные гипотрофии мышц плечевого по-

яса, выраженные гипотрофии ягодичных мышц и мышц бе-

дер. Умеренно выраженный проксимальный парез в руках 

со снижением силы до 4 баллов (D>S), грубый проксималь-

ный парез в ногах со снижением силы до 1–2 баллов, S>D. 

Сухожильные рефлексы с трехглавой мышцы плеча не вы-

зываются, с двуглавой – снижены, стилорадиальный реф-

лекс живой, D=S, коленные рефлексы не вызываются, ахил-

ловы и подошвенные – живые. Патологических рефлексов 

нет. Походка переваливающаяся, усилен поясничный лор-

доз. Использует миопатические приемы при вставании из 

положения лежа, при укладывании на кровать. Вставание с 

корточек – “лестничного” типа (симптом Говерса). В позе 

Ромберга устойчива. Пальценосовую пробу выполняет 

удовлетворительно, пяточно-коленную – выполнить не мо-

жет из-за слабости в ногах. Чувствительных нарушений не 

выявлено. Когнитивных нарушений нет. Функции тазовых 

органов не нарушены.

Данные дополнительных методов обследования. 

Общие анализы крови и мочи – без патологических изме-

нений. В биохимическом анализе крови выявлено повы-

шение АЛТ и АСТ до 109 и 47 Ед/л соответственно (нор-

ма – 0–35 Ед/л), холестерина до 7,2 ммоль/л (норма – до 

6,2 ммоль/л), общей креатинфосфокиназы (КФК общая) 

до 222 Ед/л (норма – до 170 Ед/л), снижение мочевины до 

1,30 ммоль/л (норма – 1,70–8,30 ммоль/л) и креатинина до 

41 мкмоль/л (норма – 53–97 мкмоль/л).

Игольчатая ЭМГ: признаки генерализованной мышеч-

ной патологии с легко выраженной текущей активностью 

процесса в проксимальных мышцах конечностей.

Ультразвуковая сонография печени и селезенки: пато-

логических изменений в ткани органов не выявлено, печень 

и селезенка не увеличены.

Магнитно-резонансная томография мышц бедер: в ре-

жиме T1-ВИ (рис. 2а) отмечается симметричное тотальное 

жировое замещение некоторых мышц медиальной груп-

пы (большая и короткая приводящие). Тонкие мышцы ин-

тактны, большие и длинные приводящие – с небольшими 

участками жировой инволюции. Также выявляется прак-

тически тотальное жировое замещение некоторых мышц 

задней группы (короткой головки двуглавой мышцы, по-

лусухожильной и полуперепончатой мышц), выраженное 

жировое замещение длинной головки двуглавой мышцы. 

Выявляется слабое повышение интенсивности МР-сигнала 

в режиме Т2-Tirm (отек) от всех мышц бедра, за исключени-

ем портняжных мышц (рис. 2б).

Магнитно-резонансная томография мышц голеней: в 

режиме T1-ВИ признаков жировой инволюции не выявле-

но (рис. 3а). Выявляется слабое повышение интенсивности 

МР-сигнала в режиме Т2-Tirm (отек) от всех мышц (рис. 3б).

Во время нахождения в стационаре пациентке прово-

дилась неспецифическая нейрометаболическая терапия 

(α-липоевая кислота 300 мг/сут внутривенно капельно, 

милдронат 5 мл внутривенно струйно). Проведен конси-

лиум, пришедший к заключению, что с целью предупреж-

дения неизбежного развития жизнеугрожающих состоя-

ний – нарушений дыхания и глотания, а также дальнейшего 

нарастания физической инвалидизации пациентке по жиз-

Рис. 2. Магнитно-резонансная томография мышц бедер 
(а – режим Т1-ВИ; б – режим T2-Tirm). 1 – четырехглавая 
мышца бедра, 2 – двуглавая мышца (короткая головка), 3 – 
двуглавая мышца (длинная головка), 4 – полусухожильная 
мышца, 5 – полуперепончатая мышца, 6 – тонкая мышца, 
7 – большая приводящая мышца, 8 – портняжная мышца.
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ненным показаниям требуется проведение ферментозаме-
стительной терапии.

Описанный клинический случай представляет собой 
одно из первых описаний БП с поздним началом в россий-
ской популяции и хорошо иллюстрирует сложности диагно-
стического поиска при данном заболевании. Клинический 
диагноз пациентке поставлен спустя 20 лет после появле-
ния первых клинических проявлений заболевания. Несо-
мненно, основная сложность диагностики данного клини-
ческого варианта БП заключается в его фенотипическом 
сходстве с распространенными формами аутосомно-ре-
цессивных конечностно-поясных миодистрофий. Призна-
ками, позволяющими заподозрить наличие именно БП у 
пациентов детского, юношеского и зрелого возраста, явля-
ются характерное сочетание прогрессирующей конечност-
но-поясной миодистрофии, ортопедических деформаций 
позвоночника (лордоза, кифоза, сколиоза) вследствие 
слабости мышц спины и шеи с признаками дисфункции пе-
чени (умеренное повышение уровня трансаминаз, сниже-
ние синтеза мочевины, что наблюдается в рассмотренном 
клиническом случае), умеренной гепатоспленомегалией, 
не являющейся, однако, облигатным симптомом, прояв-
лениями дыхательной недостаточности, персистирующим 
негрубым повышением общей КФК (до 1,5–5,0 раз). В от-
личие от БП с поздним началом при инфантильном вариан-
те заболевания уровень КФК может возрастать в десятки 
раз. Морфологическое исследование мышечного биоптата 
позволяет установить патологическую загруженность мио-
цитов гликогеном и, таким образом, выявить наличие гли-

когеноза. Ключевым методом диагностики (“золотым стан-

дартом”) является, как уже отмечалось выше, определение 

активности кислой α-глюкозидазы в пятне высушенной 

крови с помощью метода ТМС. ДНК-диагностика является 

дополнительным подтверждающим методом.

В настоящее время наблюдаемая нами пациентка Т. го-

товится к началу лечения методом ферментозаместитель-

ной терапии. Появление данного метода лечения стало 

возможно благодаря впечатляющим достижениям моле-

кулярной генетики и других биотехнологий в конце XX–на-

чале XXI века. В настоящее время фирмой “Джензайм” 

(США), входящей в группу компаний “Санофи”, разработан 

рекомбинантный аналог кислой глюкозидазы человека – 

алглюкозидаза альфа (Майозайм), требующий пожизнен-

ного внутривенного введения. Применение данного пре-

парата позволяет восполнить активность лизосомальной 

кислой α-глюкозидазы, что приводит к существенной ста-

билизации клинического состояния, улучшению функции 

поперечно-полосатых мышц, включая дыхательные, и кар-

диомиоцитов. Препарат успешно прошел контролируемые 

клинические испытания и в 2006 г. зарегистрирован Food 

and Drug Administration (FDA, США) для лечения инфантиль-

ной формы БП [16]. В дальнейшем был проведен ряд кли-

нических исследований, показавших эффективность пре-

парата и при БП с поздним началом. В частности в клини-

ческом исследовании, проведенном A.T. van der Ploeg et al., 

в выборке 90 пациентов с дебютом заболевания в возрасте 

старше 8 лет показано, что непрерывное введение пре-

парата на протяжении 18 мес приводит к существенному 

удлинению проходимой дистанции при ходьбе и улучше-

нию функции внешнего дыхания [17]. В настоящее время 

Майозайм применяется для пожизненного БП с дебютом в 

любом возрасте. Препарат отличается достаточно хорошей 

переносимостью, его безопасность также доказана прове-

денными клиническими исследованиями. Единственным 

противопоказанием для применения препарата является 

его непереносимость с развитием анафилактических реак-

ций, поэтому крайне важно оценивать состояние пациента 

непосредственно после первой инфузии. Применение пре-

парата Майозайм при поздней форме БП позволяет замед-

лить прогрессирование заболевания, улучшить качество 

жизни пациентов и повысить их выживаемость, существен-

но сдвинуть временн�ые рамки наступления выраженной 

инвалидизации. Препарат выпускается в лиофилизиро-

ванном виде во флаконах, разводится непосредственно 

перед применением, вводится внутривенно капельно в 

дозе 20 мг/кг массы тела пациента 1 раз в 2 нед. В России 

Майозайм зарегистрирован в 2013 г., однако опыт его при-

менения насчитывает более 5 лет, так как с 2010 г. препарат 

применялся в рамках благотворительной программы.

Таким образом, наряду с некоторыми другими лизо-

сомными болезнями накопления (мукополисахаридозы, 

болезни Гоше, Фабри, Ниманна–Пика типа C), при БП воз-
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Рис. 3. Магнитно-резонансная томография мышц  голеней 
(а – режим Т1-ВИ; б – режим T2-Tirm). 1 – передняя боль-
шеберцовая мышца, 2 – задняя большеберцовая мышца, 
3 – длинный разгибатель пальцев стопы, 4 – короткая мало-
берцовая мышца, 5 – камбаловидная мышца, 6 – икронож-
ная мышца (латеральная головка), 7 – икроножная мышца 
(медиальная головка). 
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можно проведение патогенетической ферментотерапии, 

позволяющей существенно модифицировать течение забо-

левания, улучшить качество жизни больных, предотвратить 

наступление критических витальных осложнений. Залогом 

успешного применения ферментозаместительной терапии 

является ранняя диагностика данной формы лизосомной 

патологии. Необходимо тщательное исследование целе-

вых категорий пациентов, страдающих миодистрофиями 

и другими миопатическими синдромами, в любом возрас-

те для выявления случаев БП с поздним дебютом с целью 

максимально раннего начала патогенетического лечения.
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Проведение клинико-инструментального обследования пациентов взрослого возраста (от 18 лет) с подозрением на 
наличие болезни Помпе с поздним началом возможно на базе ФГБНУ “Научный центр неврологии” (г. Москва, Волоко-
ламское шоссе, д. 80; веб-сайт: http://www.neurology.ru).
Энзимодиагностика и ДНК-анализ проводятся в лаборатории наследственных болезней обмена ФГБНУ “Медико-ге-
нетический научный центр” (г. Москва, ул. Москворечье, д. 1; веб-сайт: http://labnbo.narod.ru).


