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главные структурные функции микрофибрилл. Фибрил-
лин-1 ген (FBN1) находится в локусе хромосомы 15q21.1. 
Мутации в данном локусе находят в более чем у 90 % 
больных с СМ.

Трансформирующий фактор роста β (TGF-β) — ци-
токин, играющий важную роль в регуляции пролифера-
ции, дифференциации, формировании внеклеточного 
матрикса, клеточного цикла и апоптоза клеток хрящевой 
и костной ткани [16]. В дополнение к формированию ми-
крофибрилл, фибриллин также помогает стабилизиро-
вать латентные TGF-β-связывающие протеины, которые 
удерживают TGF-β в неактивном состоянии. Таким об-
разом, нарушения в синтезе фибриллина могут быть вы-
званы наличием излишней TGF-β. Первоначально счита-
лось, что в патофизиологии синдрома Марфана ведущим 
является результат аномалии в структуре микрофибрилл, 
однако теперь выясняется, что избыток TGF-β вызывает 
мутации фиблиллина и играет более значительную роль 
в патофизиологии СМ [8, 13]. Кроме того, повышение ко-
личества и активности TGF-β является следствием му-
тации в гене TGFBR1 9-й хромосомы и гене TGFBR2 — 
3-й хромосомы, которые были выявлены у больных  
с СМ [6, 16].

Диагностика
Пациенты, у которых подозревается СМ, имеют доста-

точно характерный вид, включая высокий рост, астенич-
ное телосложение, длинные тонкие конечности, арахно-
дактилию, деформации позвоночника и грудной клетки. 
Также могут встречаться плоскостопие, камптодактилия, 
слабость связочного аппарата.

Правильная постановка диагноза имеет решаю-
щее значение для назначения профилактического кон-
сервативного и, при необходимости, своевременного 

Введение

Ортопедические проявления синдрома Марфана 
(СМ), в частности высокий рост и арахнодактилия, были 
впервые описаны у 5-летней девочки французским педи-
атром Энтони Марфаном в 1896 г. [23]. Позднее с СМ 
связали эктопию хрусталика и заболевания митраль-
ного клапана сердца. В 1955 г. V. McKusick [26] описал 
расслаивающую аневризму аорты и пролапс митраль-
ного клапана с регургитацией у больных с СМ и опре-
делил, что синдром — наследственное заболевание со-
единительной ткани, которое проявляется со стороны 
сердечно-сосудистой и скелетной систем, а также орга-
нов зрения. Генетические основы впервые были опреде-
лены H. C. Dietz et al. [24] в 1991 г. и заключались в му-
тации гена, кодирующего синтез белка фибриллин-1, 
который в свою очередь является частью белка соедини-
тельной ткани — коллагена.

Эпидемиология и причины
СМ встречается в популяции у 1–2 на 10 тыс. новорож-

денных и в равной степени проявляется у мужчин и жен-
щин [4]. Клинические проявления становятся более оче-
видными в процессе роста. По данным, представленным 
до 1972 г., средняя продолжительность жизни больных 
на СМ была ниже, чем в среднем по популяции, однако 
развитие профилактического и хирургического лечения 
пороков сердца привели к почти нормальной продол-
жительности жизни [22]. СМ наследуется по аутосомно-
доминантному типу, тем не менее до 25 % случаев является 
результатом новых мутаций, в большинстве в результате 
мутаций в генах, кодирующих фибриллин-1 [16, 24, 37].

Фибриллин-1 — гликопротеин внеклеточного мат-
рик са, необходимый для фибриногенеза, обеспечивает 
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хирургического лечения расслаивающих 
аневризм аорты, которые могут привести 
к летальному исходу.

Диагноз устанавливается, руководству-
ясь критериями Ghent Nosology [36], которые 
были разработаны в 1986 г. [19] и четко вы-
деляли больных с СМ на фоне недифферен-
цированных дисплазий соединительной 
ткани и аномалий развития. Для постанов-
ки диагноза по Ghent Nosology необходимо 
наличие как минимум четырех диагности-
ческих критериев у пациента, включая гене-
тическую предрасположенность, т. е. нали-
чие симптомов заболевания у ближайших 
родственников. При характеристике боль-
ших критериев следует считать, что они от-
личаются большей специфичностью, так 
как редко встречаются при других заболева-
ниях и в общей популяции. Достоверность 
диагноза по критериям доказательной ме-
дицины должна приниматься на основа-
нии больших критериев. Малые критерии 
менее специфичны и проявляются в мень-
шей степени. Они являются вспомогатель-
ными и для достоверности диагноза в боль-
шей степени должны сочетаться с другими 
критериями в одной или нескольких систе-
мах [36].

Диагностические большие и малые кри-
терии в органах и системах при СМ по клас-
сификации Ghent Nosology представлены 
в таблице.

Из-за зависимости многих диагностиче-
ских критериев от возраста несовершенно-
летним пациентам, у которых присутствуют 
симптомы СМ, необходимо провести допол-
нительные обследования после 18 лет [8].

В дополнение к сбору анамнеза и физи-
ческого обследования достаточно часто не-
обходимо проведение таких обследований, 
как рентгенография — для определения 
протрузии вертлужной впадины; МРТ пояс-
ничного отдела — для определения эктазии 
дурального мешка. Также необходимы кон-
сультации офтальмолога, кардиолога (с обя-
зательным выполнением эхокардиограммы 
(ЭхоКГ) и генетика.

Не всегда удается проследить генети-
ческую связь заболевания между члена-
ми одной семьи. Примерно в 25 % случаев 
СМ является результатом новых мутаций 
[1, 21]. Молекулярно-генетическое тестиро-
вание на фиблиллин-1 может быть прове-
дено у пациентов с подозрением на СМ. Од-
нако, данное исследование затруднено, так 
как более 90 % мутаций гена, кодирующе-
го фиблиллин-1, являются уникальными, 
а на данный момент известно более 135 ва-
риантов этих мутаций [13]. Кроме того, на-
рушение синтеза фибриллин-1 может также 

Таблица
Диагностические критерии СМ  

по классификации Ghent Nosology

1. Патология опорнодвигательной системы

1.1. Большие критерии

1.1.1. Килевидная деформация грудной клетки.
1.1.2. Воронкообразная деформация грудной клетки III–IV степени.
1.1.3. Сколиоз III–IV степени.
1.1.4. Отношение длины верхнего сегмента тела к нижнему <0,86 или размах 

рук к росту <1,05.
1.1.5. Арахнодактилия тест Steinberg, Walker–Murdoch.
1.1.6. Разгибательная контрактура в локтевом суставе <170°.
1.1.7. Плоскостопие.
1.1.8. Протрузия вертлужной впадины

1.2. Малые критерии

1.2.1. Воронкообразная деформация грудной клетки І–ІІ степени.
1.2.2. Гипермобильность суставов.
1.2.3. Сколиоз І–ІІ степени.
1.2.4. Высокое нёбо и неравномерный рост зубов.
1.2.5. Аномалии черепа и лица (долихоцефалия, гипоплазия скул, “птичье” лицо) 

2. Патология органов зрения

2.1. Большие критерии

2.1.1. Эктопия (вывих, подвывих) хрусталиков (после 40 лет) 

2.2. Малые критерии

2.2.1. Уплощение роговицы.
2.2.2. Увеличение аксиальной оси глаза, миопия.
2.2.3. Гипоплазия радужки и целиарной мышцы

3. Патология сердечнососудистой системы

3.1. Большие критерии

3.1.1. Дилатация корня аорты, расширение синуса Вальсальвы.
3.1.2. Расслаивающая аневризма аорты (после 40 лет) 

3.2. Малые критерии

3.2.1. Пролапс митрального клапана.
3.2.2. Дилатация легочной артерии (после 40 лет).
3.2.3. Кальцификация митрального кольца (после 40 лет).
3.2.4. Дилатация и расслоение других сосудов (после 40 лет) 

4. Патология бронхолегочной системы

4.1. Большие критерии

      Большие критерии отсутствуют

4.2. Малые критерии

4.2.1. Апикальная булезная эмфизема легких.
4.2.2. Спонтанный пневмоторакс

5. Патология кожи и мягких тканей

5.1. Большие критерии

      Большие критерии отсутствуют

5.2. Малые критерии

5.2.1. Атрофические стрии.
5.2.2. Рецидивирующие грыжи

6. Патология твердой мозговой оболочки

6.1. Большие критерии

6.1.1. Эктазия твердой мозговой оболочки, рахишизис позвонков, 
спинномозговая грыжа

6.2. Малые критерии

      Малые критерии отсутствуют

7. Генетические признаки

7.1. Большие критерии

7.1.1. Мутация в гене фибриллина-1 (FBN1) в аутосоме 15q21.1.
7.1.2. Наличие клинических критериев (фенотип) у родителей, детей, сибсов.
7.1.3. Наследование маркера гаплотипа ДНК

7.2. Малые критерии

      Малые критерии отсутствуют
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наблюдаться при других заболеваниях соединительной 
ткани. А в 9–34 % пациентов с СМ не обнаружено наруше-
ний синтеза фибриллина-1 [13]. В настоящее время моле-
кулярная диагностика не обладает достаточной чувстви-
тельностью и специфичностью и не может быть исполь-
зована для постановки окончательного диагноза [13].

Дифференциальную диагностику СМ необходимо 
проводить с MASS-фенотипом, а также со следующими 
синдромами: Loeys–Dietz, Beals, Marshall–Stickler, Ehlers–
Danlos и гомоцистинурией [8].

MASSфенотип характеризуется наличием длинных 
тонких конечностей, деформаций грудной клетки, атро-
фическими стриями на коже, пролапсом митрального 
клапана и непрогрессирующей дилатацией корня аорты. 
Другие проявления СМ при данной патологии не встре-
чаются [14].

Сходство СМ с сидромом Loeys–Dietz заключается 
в наличии сколиоза, деформаций грудной клетки и аор-
тальных аневризм [2].

Отличительными же симптомами является наличие 
при синдроме Loeys–Dietz гипертелоризма, незараще-
ние нёба, косолапость, опущение продолговатого мозга  
(Хиари 1) и образование кровоподтеков при незначи-
тельных травмах. Аневризма аорты у пациентов с син-
дромом Loeys-Dietz обычно имеет меньшие размеры, 
менее злокачественное течение и подлежит хирурги-
ческому лечению в молодом возрасте (у больных с СМ 
обычно после 40 лет) [2]. Генетической причиной син-
дрома Loeys–Dietz является мутация рецепторов TGF-1 
и 2, которые приводят к избытку TGF-β в соединитель-
ной ткани. Схожесть гомоцистинурии с СМ проявляет-
ся в наличии пролапса митрального клапана, схожими 
деформациями скелета и глаз [17]. Отличием же является 
предрасположенность к тромбоэмболии и ишемической 
болезни сердца. Гомоцистинурия наследуется по ауто-
сомно-рецес сивному типу.

И наконец, существуют особо тяжелые формы СМ, та-
кие как неонатальный СМ, который в основном являет-
ся следствием новых мутаций. Для него характерно на-
личие эмфиземы легких, эктопии хрусталика, арахно-
дактилия, контрактура суставов, “вялая” кожа. Наличие 
недостаточности митрального и/или трехстворчато-
го клапана сердца с регургитацией часто приводит к за-
стойной сердечной недостаточности.

Проявление болезни
Сердечно-сосудистая система
Аорта у больных с СМ может подвергаться кистоз-

ной дегенерации, которая характеризуется фрагмента-
цией эластичных волокон, сокращением гладкомышеч-
ных клеток, отложением коллагена и мукополисахари-
дов в среднем слое. Фрагментация эластичных волокон 
приводит к сужению аортального клапана, дилатации 
корня аорты, ее расслоению, что потенциально может 
быть причиной внезапной смерти больного. К факторам 
риска расслоения аорты относится:

1) расширение синуса Вальсальвы на более чем 5 см;
2) обширная дилатация;
3) прогрессирующая дилатация более чем на 1,5 мм 

в год;

4) наличие расслоения аорты у членов семьи [41].
Для выявления и контроля дилатации аорты необходи-

мо динамическое наблюдение пациента с помощью ЭхоКГ, 
и постоянный прием β-блокаторов, в том числе и у детей. 
В рандомизированном исследовании J. Shores et. аl. [30] 
доказали, что β-блокаторы снижают риск разви тия рас-
слаивающей аневризмы аорты и повышают выживаемость 
больных с сердечно-сосудистыми проявлениями СМ. 
При наличии у пациента побочных эффектов от приема 
β-бло ка то ров необходим прием препаратов ингибиторов 
ангиотензин-конвертирующего фермента (АКФ).

Хирургическое лечение аневризм корня аорты уве-
личивает продолжительность жизни у пациентов с СМ 
с двух третьих до почти нормальной [21, 22]. Показани-
ем к профилактической хирургии корня аорты служит 
расширение синуса Вальсальвы более чем на 5 см [36, 41], 
а также при его быстром расширении в динамическом 
наблюдении и семейный анамнез. Результаты профилак-
тической хирургии корня аорты показали свою эффек-
тивность и превосходство над хирургическим лечением 
ургентных состояний [34].

Другие сердечно-сосудистые проявления включают: 
пролапс митрального клапана, дилатацию левого желу-
дочка и легочной артерии.

Органы зрения
Глазные проявления включают: эктопию хрусталика, 

близорукость, глаукому, катаракту и отслоение сетчатки. 
Эктопия хрусталика встречается примерно у 60 % боль-
ных с СМ [17, 25]. Это состояние формируется внутри-
утробно и чаще выявляется уже при первом офтальмоло-
гическом осмотре. Для распознавания и своевременно-
го лечения других проявлений со стороны глаз больным 
с СМ необходимы ежегодные осмотры офтальмолога.

Опорно-двигательный аппарат
1. Избыточный рост
Непропорциональный рост длинных костей часто яв-

ляется наиболее наглядным проявлением СМ. Избыточ-
ный рост может быть определен количественно по не-
соответствию параметра “размах рук/рост” (в норме ра-
вен 1). Диспропорция роста у больных с СМ проявляется 
в виде долихостеномилии — соотношение верхнего сег-
мента тела к нижнему у таких больных >1,05.

2. Сколиоз
Сколиоз присутствует у 60 % пациентов с СМ [32] 

(рис. 1). Деформации схожи с искривлением позвоноч-
ника при идиопатическом сколиозе, однако встречают-
ся и характерные с высокой грудной кривизной, двойные 
и тройные основные кривизны [35]. Деформации сагит-
тального профиля варьируют в широких пределах: гипо-
кифотические, гиперкифотические, грудопоясничный 
кифоз и грудной лордоз. У 40 % пациентов с СМ наблюда-
ется кифоз >50° [43]. В обзоре по деформациям позвоноч-
ника у больных с СМ Р. Sponseller et al. [43] обнаружили, 
что прогрессирование сколиоза наблюдается даже после 
достижения возраста скелетной зрелости, часто приво-
дит к дыхательной недостаточности и болям в поясни-
це. Кроме того, авторы обнаружили, что деформация 
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у этих подростков прогрессирует быстрее, чем у пациентов с идиопа-
тическим сколиозом, у которых в период роста деформации более 50° 
прогрессируют в среднем со скоростью 3±4° в год [43].

Также Р. Sponseller et al. [43] обнаружили характерные для этих 
пациентов аномалии позвонков — широкие поперечные отростки, 
узкие и короткие корни дужек, наличие узур в месте входа питатель-
ной артерии в тело позвонка, истончение замыкательных пластинок; 
отметили снижение минеральной плотности костной ткани.

Большинство незначительных деформаций позвоночника при СМ 
не требуют лечения. Лечение же больших деформаций является се-
рьезной проблемой. Консервативное лечение таких больных менее 
успешное, чем у пациентов с идиопатическим сколиозом. Р. Sponseller 
et al. [43] оценили результаты лечение пациентов с СМ с помощью кор-
ригирующих корсетов с деформациями ≤45°, признаками Риссера от 0 
до 2 в начале лечения и ношении корсета в течение 18–23 часов в сут-
ки. Успешным они считали отсутствие прогрессирования деформа-
ции. В результате успех был достигнут у 4 из 22 пациентов, у кото-
рых деформация спрогрессировала менее чем на 5°, а при заверше-
нии лечения не превышала 45°. Исходя из проведенного исследования, 
они сделали вывод, что лечение с использованием корсетов у больных 
с СМ стоит начинать уже при деформациях 15–25°, именно в этой груп-
пе оно наиболее эффективно. При деформациях 25–45° лечение кор-
сетами исключать не стоит, однако его эффективность незначительна.

Показанием к хирургическому лечению являются деформации бо-
лее 45°. У пациентов с признаком Риссера 0–2 необходимо исполь-
зовать растущие конструкции. Чаще, чем у пациентов с идиопатиче-
ским сколиозом, использовали илеосакральную фиксацию [9]. Па-
циентам с признаком Риссера 3–5 показана фиксация с костным 
спондилодезом.

В ретроспективной оценке результатов хирургической коррек-
ции деформации позвоночника у больных с СМ К. Jones et al. [38] 
обнаружили, что количество хирургических осложнений было выше, 
чем у пациентов с идиопатическим сколиозом. У 39 пациентов, про-
оперированных авторами, помимо повышенной кровопотери, отме-
чено: повреждение дуральной оболочки (8 %), инфекционные ослож-
нения (10 %), псевдоартроз (10 %), потеря коррекции (21 %). Средняя 
кровопотеря при первичной операции составляла 2150 мл, при по-
вторной — 5300 мл.

Потеря коррекции является частым 
осложнением у больных с СМ и вызвана, 
в первую очередь, тонкими замыкательны-
ми пластинками, узкими ножками дужек 
и остеопенией. Исходя из приведенных дан-
ных, К. Jones et al. [38] рекомендуют у та-
ких больных проводить более протяжен-
ную фиксацию деформации и спондилодез, 
по сравнению с идиопатическим сколио-
зом; максимально возможное количество 
точек фиксации; отдавать предпочтение 
транспедикулярным винтам по сравнению 
с крючками; ротирующие маневры, ком-
прессию и дистракцию проводить очень 
осторожно и медленно. Учитывая анато-
мические особенности позвонков, необхо-
дима точная идентификация ножек дужек 
и их размеров. Для этого Р. Sponseller et al. 
[27] рекомендовали проведение компьютер-
ной томографии при предоперационной  
подготовке.

Увеличение деформации за пределами 
зоны спондилодеза (“Adding-on”) К. Jones 
et al. [38] обнаружили во фронтальной пло-
скости у 8 % прооперированных больных, 
в сагиттальной — у 21 %. Выбор уровня спон-
дилодеза — один из наиболее актуальных 
вопросов в предоперационном планирова-
нии коррекции сколиотической деформа-
ции у больных с СМ. Во избежание этого 
осложнения К. Jones et al. рекомендуют ста-
билизировать все кривизны величиной бо-
лее 30°, включать в зону спондилодеза до-
полнительные позвонки, больше чем угол 
Cobb [38]. Однако, несмотря на все эти за-
мечания, полностью избежать “Adding-on” 
не представляется возможным.

Другим фактором, влияющим на деком-
пенсацию в послеоперационном перио-
де, может быть слабость соединительной 
ткани. К. Jones et al. [38] предложили огра-
ничить рассечение мышц и связок только 
планируемой зоной коррекции, а также со-
хранение межостистой связки. Также авто-
ры рекомендуют не добиваться максималь-
но возможной коррекции, а ограничиться 
теми цифрами величины коррекции, кото-
рые можно добиться при рентгенографии 
в наклонных тестах.

Учитывая возможность наличия проблем 
в сердечно-сосудистой системе, предопера-
ционная подготовка таких больных обяза-
тельно должна включать ЭхоКГ на предмет 
наличия аневризм аорты и клапанной недо-
статочности. Обязательным является кон-
троль свертываемой системы крови.

3. Эктазия дуральной оболочки
Эктазия дуральной оболочки, расшире-

ние дурального мешка и нервного корешка 

Рис. 1. Фото (а) и спондилограмма (б) 
больного со сколиозом на фоне СМ

а б

Вісник ортопедії, травматології та протезування, 2013, № 1: 66–72

69



проявляется в виде расширения спинно-
мозгового канала в любом месте вдоль по-
звоночника, истончение ножек дужек и са-
мих дужек, расширение канала нервов 
или переднее менингоцеле [33]. Чаще все-
го эктазия дуральной оболочки встреча-
ется между L5 и S2. Эта патология в той 
или иной степени проявляется почти у 95 % 
больных с СМ при МРТ-исследовании [11]. 
Во многих случаях эктазия дуральной обо-
лочки проявляется в виде головных бо-
лей, болей в ногах, брюшной полости,  
промежности [12].

Определение дуральной эктазии не од-
нозначно, различные авторы дают различ-
ные критерии, поэтому постановка диагно-
за может быть сложной. Морфологические 
критерии включают: выпуклость дурально-
го мешка, отсутствие эпидурального жира 
вдоль задней стенки тела позвонка, наличие 
корешковых кист [18]. U. Ahn et al. [10] пред-
ложили два больших и два малых критерия 
эктазии дуральной оболочки:

а) большие — ширина дурального мешка 
ниже L5 больше, чем над L4 и наличие пе-
реднего крестцового менингоцеле;

б) малые — диаметр нервного корешка 
L5 — более 6,5 мм; канал питательной арте-
рии в позвонке S1 — более 3,5 мм.

4. Аномалии шейного отдела позвоноч
ника

У больных с СМ довольно часто можно 
обнаружить аномалии в шейном отделе по-
звоночника. Hobbs et al. [42] из 104 обследо-
ванных больных с СМ обнаружили у 16 % ло-
кальный кифоз и у 54 % — передне-заднюю 
нестабильность в атлантоаксиальном соч-
ленении. Также у 36 % рентгенографически 
определена платибазия (врожденное вдав-
ление основания затылочной кости и ската 
в заднюю черепную коробку), что частич-
но связано с увеличением высоты зубовид-
ного отростка. Стеноз шейного отдела по-
звоночника [42] и полисегментарная неста-
бильность [28] у больных с СМ отмечаются 
довольно редко.

5. Протрузия вертлужной впадины
Протрузия (вдавление медиальной стен-

ки) вертлужной впадины встречается у 27 % 
больных c СМ. Критерий диагностирования: 
увеличение угла Виберга более 50°, а у части 
больных (16 %) — в зависимости от рас сто-
яния “впадина — подвздошно-седалищная 
ли ния”: ≥3 мм — у мужчин и ≥6 мм — у жен-
щин [31]. В этой группе больных протрузия 
вертлужной впадины чаще всего протекает 
бессимптомно вплоть до развития дефор-
мирующего артроза.

Рентгенографические параметры протрузии вертлужной впадины 
включают:

1) угол Виберга более 40°;
2) пересечение медиальным контуром головки фигуры слезы;
3) пересечение подвздошно-седалищной линии линией вертлуж-

ной впадины: >3 мм — у мужчин, >1 мм — у мальчиков; >6 мм — у жен-
щин и >3 мм — у девочек;

4) пересечение подвздошно-лобковой линии линией вертлужной 
впадины [45].

Для постановки диагноза необходимо наличие двух признаков.
Для пациентов в возрасте 8–10 лет с прогрессирующей протрузией 

вертлужной впадины Н. Steel [39] предлагает физиодез Y-образного 
хряща. Однако при достижении 20-летнего возраста рентгенологиче-
ские индексы глубины вертлужной впадины, как правило, стабилизи-
руются [39]. Кроме того, у пациентов старше 40 лет с СМ с протрузи-
ей вертлужной впадины оценки степени потери функции по системе 
Iowahipscore были не намного ниже, чем у пациентов без протрузии 
(р<0,38) [31].

В случаях, когда протрузия вертлужной впадины приводит к раз-
витию артроза с болевым синдромом, показано эндопротезирование. 
У таких пациентов часто требуется костная пластика медиальной 
стенки вертлужной впадины [45]. Пациентам до 40 лет с минимальны-
ми признаками артроза может быть выполнена вальгизирующая меж-
вертельная остеотомия. Эта процедура обеспечивает снижение боли 
за счет уменьшения вектора силы, центрирующего головку в верт-
лужной впадине [45].

6. Деформация грудной клетки
Фактически у 2/3 детей с СМ отмечается деформация грудной 

клетки [40] (рис. 2). На фоне деформации могут отмечаться наруше-
ния спирографических показателей внешнего дыхания, однако хи-
рургическая коррекция деформации чаще проводится по косме-
тическим показаниям. Из-за возможности рецидивов деформации 
в послеоперационном периоде хирургическое лечение деформаций 
грудной клетки у больных с СМ, по возможности, должно быть мак-
симально отложено.

K. Oyama еt al. [7] отметили, что из 33 прооперированных ими 
пациентов с воронкообразной деформацией грудной клетки на фоне 
СМ у 6 после операции наблюдали ухудшение показателей функ-
ции сердца, 4 летальных исхода в ближайшем послеоперационном 

Рис. 2. Фото (а) и компьютерная томография (б) больной с килевидной 
деформацией грудной клетки на фоне СМ

а б
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периоде. Поэтому авторы настаивали на тщательном об-
следовании сердечно-сосудистой системы и, при необ-
ходимости, коррекции показателей функции сердца пе-
ред операцией.

7. Другие ортопедические проявления
Помимо вышеописанных патологий скелета, у паци-

ентов с СМ могут отмечаться и другие патологические 
состояния. Наряду с гипермобильностью в одних суста-
вах могут отмечаться контрактуры в других. У больных 
с СМ плоскостопие встречается почти в 100 % случаев. 
При исследовании на минеральную плотность костной 
ткани у пациентов с СМ отмечается остеопения, одна-
ко повышенной ломкости костей не отмечается [5]. Раз-
ница в длине нижних конечностей встречается чаще, 
чем в целом в популяции и по некоторым данным влияет 
на формирование и развитие сколиоза [20].

Также у больных с СМ может отмечаться гипотония 
и миопатия. 70–96 % пациентов могут отмечать болевой 
синдром невыясненной этиологии в различных частях 
тела [15].

Дыхательная система
Спонтанный пневмоторакс — не частое, но серьез-

ное осложнение, которое возникает у 4,4 % больных с СМ 
в возрасте старше 12 лет [29].

Физическая активность
Больным с СМ разрешаются динамические физиче-

ские упражнения низкой интенсивности (плавание, ве-
лосипед, бег трусцой), однако следует избегать высо-
коинтенсивных упражнений, связанных с подъемом 
тяжестей, интенсивными ускорениями и торможения-
ми (боевые искусства, футбол и др.) [46]. Динамические 
упражнения разрешаются, поскольку в процессе их вы-
полнения снижается диастолическое давление. Кардио-
нагрузки должны выполняться в режиме <50 % от мак-
симально возможных с числом сердечных сокращений 
до 110 ударов в минуту [46]. Контактные виды спорта 
противопоказаны из-за возможности повреждения аор-
ты и хрусталика. Для отдельной группы пациентов с вы-
раженными гемодинамическими нарушениями по ре-
зультатам ЭхоКГ ограничения могут быть более строгие.

Беременность
Беременным пациентам с СМ необходимо вниматель-

но следить за развитием расслоения аорты. Риск разви-
тия этого осложнения у беременных возрастает при уве-
личении диаметра аорты >4 см [3]. Беременные с нали-
чием искусственных клапанов нуждаются в постоянном 
приеме антикоагулянтов. Однако с приемом антикоагу-
лянтов типа варфарина у беременных может возникнуть 
риск гибели плода, в то время как низкомолегулярные ге-
парины не препятствуют образованию тромбов [44]. Та-
ким образом, беременным с СМ необходим тщательный 
мониторинг сердечно-сосудистой системы и свертыва-
ющей системы крови.

Беременные пациенты с СМ должны проходить гене-
тическое консультирование и будущие родители долж-
ны быть предупреждены о том, что СМ наследуется 

почти в 50 % случаев. Ультрасонографическое исследо-
вание плода не дает возможности определить заболева-
ние внутриутробно. Симптомы заболевания проявляют-
ся только в процессе роста ребенка.

Выводы
Синдром Марфана — аутосомно-доминантное забо-

левание, возникающее в следствие мутаций фибрил-
лин-1. Клинический диагноз выставляется, прежде всего, 
с использованием критериев Ghent Nosology. Наиболее 
часто проявляется в сердечно-сосудистой, костно-мы-
шеч ной системах и органах зрения.

• Сердечнососудистые проявления: расслаивающая-
ся аневризма аорты, пролапс митрального клапана, ди-
латация левого желудочка и легочной артерии.

• Глазные проявления: эктопия хрусталика, близору-
кость, глаукома, катаракта и отслоение сетчатки.

• Скелетные проявления: арахнодактилия, деформа-
ции грудной клетки, сколиоз, плоскостопие и протрузия 
вертлужной впадины.
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