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Дисплазия соединительной ткани – генетически детермини-

рованное патологическое состояние органов и тканей, прояв-

ляющееся в снижении содержания отдельных видов коллагена 

или нарушении их соотношения и ведущее к снижению прочности 

соединительной ткани различных органов и систем. 

Многие авторы разделяют наследственные заболевания 

соединительной ткани на дифференцированные и недифферен-

цированные. 

Дифференцированные дисплазии соединительной ткани 

характеризуются определенным типом наследования, четкой 

клинической картиной и достаточно изученными генными или 

биохимическими дефектами. К ним относят: синдром Марфана, 

синдром Элерса–Данлоса, несовершенный остеогенез и син-

дром вялой кожи (Cutis laxa). Эти заболевания относятся к группе 

наследственных заболеваний коллагена – коллагенопатиям.

Недифференцированные дисплазии (20–85%) [1] соединитель-

ной ткани диагностируются тогда, когда фенотипические призна-

ки не укладывается ни в одно из дифференцированных заболева-

ний. Недифференцированные (несиндромные) дисплазии – это 

генетически гетерогенная группа с мультифакториальными меха-

низмами развития и клинической полиморфностью.

Со стороны сердечно-сосудистой системы: пролапсы кла-

панов, аномально расположенные хорды, ангиодисплазии, 

малая аневризма межпредсердной перегородки; органов дыха-

ния: поликистоз, спонтанные пневмотораксы неясной этиологии, 

трахеобронхиальные дискинезии; желудочно-кишечного тракта: 

аномалии желчного пузыря, долихосигма; почек: нефроптоз, 

аномалии развития; глаз: миопия, птоз, прогрессирующая пато-

логия зрения; скелета: деформации грудной клетки и позвоноч-

ника, симптом большого пальца и(или) симптом запястья, размах 

рук / рост >1,03; суставов: дисплазия тазобедренных суставов, 

плоскостопие, гипермобильность суставов. 

К дополнительным признакам нарушения формирования соеди-

нительной ткани относят короткие и кривые мизинцы; IV палец кисти 

меньше II; «сандалевидная» 1-я межпальцевая щель и др. 

Наиболее часто проявляются дисплазии изменениями со 

стороны сердца: идиопатический пролапс митрального клапана 

(ПМК), частота которого составляет 2,5–20% [1, 3, 5], причем наи-

более часто ПМК встречается у молодых женщин [6]. 

Синдром Марфана–Ашара

Впервые этот синдром в 1896 году описал французский педи-

атр Антонин Бернард Марфан, а в 1902 году – французский 

терапевт Эмиль Шарль Ашар. 

Синдром Марфана (СМ) – это редкая (1 случай на 100 тысяч 

населения) наследственная болезнь соединительной ткани, при 

которой поражается сердечно-сосудистая система (миксома-

тозная дегенерация клапанов сердца, чаще – митрального 

с кистозным медионекрозом аорты, ведущим к развитию анев-

ризм). Впоследствии развивается пролапс митрального клапана 

с регургитацией и постепенной дилатацией левого предсердия. 

Дилатация левого предсердия повышает риск мерцательной 

аритмии и тромбоэмболических осложнений. Затем развивается 

компенсаторная гипертрофия левого желудочка, угрожаемая 

развитием левожелудочковой недостаточности. При поражении 

аорты развивается дилатация ее корня, что способствует аор-

тальной регургитации и перегрузке левого желудочка. Чаще 

всего поражается восходящая часть аорты, при значительной 

дилатации аорты возможен ее разрыв. Нередко эти изменения 

являются причиной внезапной смерти взрослых от разрыва аорты, 

когда они даже не знали о своей болезни.

При СМ нарушается синтез коллагена и эластина из-за 

повреждения гена 15-й пары хромосом, который отвечает за про-

дукцию фибриллина – белка, являющегося важным компонентом 

соединительной ткани, формирующим ее эластичность и сокра-

тимость. Фибриллина много в стенке аорты, связочном аппарате 

различных органов. Вероятность столкнуться с данным синдро-

мом во время беременности или родов невелика, поскольку 

частота самопроизвольных абортов и преждевременных родов 

у беременных с синдромом Марфана значительно выше по 

сравнению со здоровыми женщинами [5].

Семячкина А.Н., Семерова Н.Б., Любченко Л.Н. (1983) изучали 

патогенетические механизмы нарушения роста при синдроме 

Марфана и установили вовлечение в процесс органов эндокрин-

ной системы, а именно – соматотропной функции гипофиза и инсу-

лярного аппарата поджелудочной железы. Показатели сомато-

тропина в 5–10 раз превышают норму, также имеется парадоксаль-

ная реакция гормона на глюкозо-толерантный тест у пациентов 

с тяжелыми клиническими проявлениями СМ. Эндокринные нару-

шения являются одним из основных патогенетических механизмов 

формирования основных симптомов болезни [6]. Наиболее важ-

ным клиническим проявлением следует считать гигантизм и акро-

мегалию (нейроэндокринное заболевание, обусловленное пато-

логическим повышением ростовой активности). Патологическим 

считается рост у женщин свыше 190 см; по мере окостенения 

эпифизарных хрящей гигантизм переходит в акромегалию. Ведущим 

признаком акромегалии является диспропорциональное увели-

чение костей скелета и внутренних органов, которые сочетаются 

с характерными нарушениями обмена веществ [5].
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У больных СМ имеется характерный внешний вид: длинные и 

тонкие конечности с такими же пальцами, «птичье лицо» (большой 

нос и маловыраженный подбородок), патология опорно-

двигательного аппарата, кифосколиоз, переразгибание в суста-

вах, чрезмерная растяжимость кожи. 

Диагностические признаки 
синдрома Марфана

Выделяют главные критерии и малые критерии данного син-

дрома. 

Для постановки диагноза должно быть наличие не менее 

четырех признаков из перечисленных нарушений со стороны 

костно-мышечной системы: 

• килевидная деформация грудной клетки; 

• воронкообразная деформация грудной клетки, требую-

щая хирургического лечения; 

• отношение длины верхнего сегмента тела к нижнему <0,86 

или размаха рук к росту >1,03; 

• сколиоз (>20) или спондилолистез; 

• ограничение разгибания в локтевом суставе (<170); 

• плоскостопие; 

• протрузия вертлужной впадины. 

Наличие двух главных признаков или одного главного и двух из 

нижеследующих: 

• воронкообразная деформация грудной клетки; 

• гиперподвижность суставов; 

• высокое небо и неровно растущие зубы; 

• характерное лицо.

Орган зрения: вывих хрусталиков (эктопия хрусталиков); упло-

щение роговицы; увеличение аксиального размера глазного 

яблока (причина миопии); гипоплазия радужки или цилиарной 

мышцы (причина сужения зрачка); сходящееся косоглазие. 

Сердечно-сосудистая система: дилатация корня аорты; рас-

слоение восходящей аорты; пролапс митрального клапана; 

дилатация легочной артерии после сорокалетнего возраста; 

кальцинация митрального кольца после сорокалетнего возраста; 

дилатация или расслоение других участков аорты.  Дыхательная 

система: спонтанный пневмоторакс; апикальные пузыри. 

Кожный покров: атрофические стрии; рецидивирующие грыжи. 

Генетические признаки: наличие независимых критериев 

у родителей, детей или сибсов. Мутации, характерные для син-

дрома Марфана в гене фибриллина-1. Наследование маркер-

ного гаплотипа ДНК, сцепленного с синдромом Марфана, 

в семье.

Для всех систем, кроме костно-мышечной, достаточным 

условием считается наличие одного главного критерия или одно-

го малого критерия.

Для диагноза синдрома Марфана необходимо наличие 

по одному главному критерию в двух системах и одного малого 

в третьей. 

Изменение твердой мозговой оболочки и генетические при-

знаки являются дополнительными критериями.

Арахнодактилию выявляют с помощью признака большого 

пальца Steinberg (при сгибании большого пальца поперек ладони 

его ногтевая фаланга выступает за ульнарный край) и признака 

Walker-Murdoch (перекрывание концевых фаланг большого паль-

ца и мизинца при охвате ими запястья противоположной руки). 

Цифры, характеризующие соотношение сегментов тела, 

являются объективными критериями синдрома Марфана. Нижний 

сегмент измеряется от симфиза лобка до пола, длину верхнего 

сегмента получают путем вычитания полученной цифры из роста 

пациента.

Протрузию вертлужной впадины определяют путем рентгеногра-

фии тазобедренных суставов, эктазию твердой мозговой оболочки – 

с помощью магнитно-резонансной томографии (МРТ).

Гипермобильность суставов проще всего оценить по крите-

риям Бейтона. Проводятся последовательно 5 тестов с обеих 

сторон: 

• пассивное сгибание мизинца на 90 градусов в обе стороны;

• пассивное сгибание 1-го пальца в сторону предплечья 

при сгибании в лучезапястном суставе;

• переразгибание обоих локтевых суставов более чем 

на 10 градусов;

• переразгибание обоих коленных суставов более чем 

на 10 градусов;

• при наклоне вперед при фиксированных коленных суставах 

плоскости ладоней пациента полностью касаются пола. 

Максимальная величина показателей по этим тестам – 9 бал-

лов. Показатель в 1 балл означает патологическое переразги-

бание сустава на одной стороне, показатель в 1–2 балла – 

физиологический вариант нормы, 3–5 баллов расцениваются 

как умеренная гипермобильность, 6–9 баллов – выраженная 

гипермобильность суставов. 

Дилатация аорты при синдроме Марфана обычно начинает-

ся с синуса Вальсальвы. Диаметр этого синуса, наряду с други-

ми размерами аорты, измеряют при проведении трансторакаль-

ной эхокардиографии (Эхо-КГ) и оценивают в соответствии с воз-

растной нормой и площадью поверхности тела пациента [2, 5]. 

Увеличение диаметра корня аорты повышает риск ее расслое-

ния [6]. В качестве вспомогательных методов оценки состояния 

аорты можно применять трансэзофагальную Эхо-КГ, МРТ или 

компьютерную томографию (КТ).

Некоторые признаки синдрома Марфана, такие как эхокар-

диаграфические находки [7], эктопия хрусталика, сколиоз, отно-

шение верхнего сегмента тела к нижнему <0,86 и протрузия 

вертлужной впадины, могут появиться по мере роста организма. 

Для подростков с морфаноподобными признаками и семей-

ным анамнезом синдрома Марфана, которые не имеют досто-

верных клинических признаков, а также без семейного анамне-

за, необходимо постоянное наблюдение до возраста 18 лет. 

Пробанд с подозрением на синдром Марфана должен наблю-

даться клиническим генетиком, кардиологом и офтальмологом.

Для оценки дефицита массы тела можно пользоваться 

любым массо-ростовым показателем, например индексом 

массы тела (ИМТ). 
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Современное консервативное и хирургическое ведение 

больных с СМ продлевает жизнь в среднем на 13 лет [1]. В плане 

течения беременности при СМ наиболее опасным является воз-

можность расслоения и разрыва аневризмы восходящей аорты 

и риск рождения больного ребенка (риск наследования синдро-

ма Марфана составляет 50%) [2]. Ранние признаки возникающей 

катастрофы (разрыва аневризмы аорты) – охриплость голоса, 

боль и неприятные ощущения за грудиной, кашель, одышка, дис-

фагия или рвота, боль в спине [9]. 

Нарастает риск дилатации и расслоения аорты с последую-

щим развитием септического эндокардита в третьем триместре 

беременности и в период родов (растет пропорционально уве-

личению срока беременности) [8–11]. 

Расслоение аневризмы аорты в период беременности свя-

зано с увеличением объема циркулирующей крови (ОЦК), аорто-

кавальной компрессией и гормональными изменениями. 

Если расширение восходящего отдела аорты зафиксирова-

но у женщин с СМ в период беременности, это считается пре-

диктором ее расслоения [13]. При увеличении диаметра корня 

аорты более 5,5 см показано кардиохирургическое вмешатель-

ство [4, 5], которое может быть выполнено одновременно или 

непосредственно вслед за кесаревым сечением (досрочное 

родоразрешение). Либо хирургическую коррекцию аневризмы 

аорты можно проводить в период беременности даже при отсут-

ствии каких-либо угрожающих симптомов. 

Описано немало случаев успешного исхода подобного ком-

бинированного лечения для матери и плода [13, 14]. 

Наиболее доступным диагностическим методом динамичес-

кого наблюдения является Эхо-КГ, позволяющая определить 

размеры аорты, однако она может оказаться недостаточно 

информативной при визуализации надклапанной части восходя-

щего отдела аорты [12]. Измерение диаметра аорты и оценка 

функции аортального клапана должны выполняться ежемесячно 

в течение первых 6 месяцев беременности, затем – дважды 

в месяц [3]. Считается целесообразным продолжить тщательное 

наблюдение за состоянием сердечно-сосудистой системы еще 

в течение двух месяцев после родов [4]. 

Из биохимических методов диагностики чаще всего исполь-

зуют определение оксипролина и гликозамингликанов в суточной 

пробе мочи; это маркеры распада коллагена, достаточно объ-

ективные и точные критерии дисплазии соединительной ткани. 

Для подтверждения диагноза их используют редко (нет необхо-

димости), а для контроля в ходе реабилитационной терапии они 

удобны.

Прогноз больных с СМ определяется степенью поражения 

сердечно-сосудистой системы: прогрессирующее расширение 

восходящего отдела аорты с формированием недостаточности 

аортального клапана и/или расслоением и разрывом стенки 

сформировавшейся аневризмы. Принято считать, что беремен-

ность противопоказана, если диаметр основания аорты превы-

шает 4 см [3, 4]. При отсутствии существенного поражения 

сердца и магистральных сосудов беременность считается отно-

сительно допустимой. При тщательном контроле за состоянием 

беременных женщин с СМ с незначительными изменениями 

сердечно-сосудистой системы и диаметром корня аорты менее 

4 см не было значительной дилатации корня aoрты ни во время 

беременности, ни при длительном наблюдении в дальнейшем 

[5]. Однако все же имеются описания неблагоприятного исхода 

беременности у пациенток с СМ и без предшествующего рас-

ширения корня аорты [6, 7]. 

Всем беременным с синдромом Марфана профилактически 

назначают блокаторы β-адренорецепторов, которые уменьша-

ют сердечный выброс и прогрессирование дилатации аорты 

и тем самым снижают риск ее расслоения. В настоящее время 

доказана клиническая эффективность их длительного профи-

лактического применения в предупреждении расширения 

и расслоения аорты. 

В связи с высокой угрозой расслоения и разрыва аорты при 

ведении беременных с СМ исключительное значение имеет 

адекватный контроль над параметрами артериального давления 

(АД). Рекомендуемый уровень систолического АД не должен 

превышать 130 мм рт.ст. [3]. 

Вопрос о способе ведения родов у женщин с СМ решается 

дифференцировано, с учетом общих и акушерских показаний. 

Роды через естественные родовые пути возможны у женщин, 

не имеющих выраженной патологии сердечно-сосудистой систе-

мы и диаметр аорты, не превышающий 4 см. Применяется обыч-

но эпидуральная анальгезия растворами местных анестетиков 

низкой концентрации с добавлением наркотических анальгети-

ков из-за меньшего по сравнению с наркозом риска гемодина-

мических расстройств [14]. Обезболивание должно начинаться 

с первого периода родов. 

Частота акушерских осложнений у женщин с СМ не больше, 

чем в общей популяции. Так, по данным K.J. Lipscomb и соавторов, 

неосложненная беременность имела место у 30 из 36 женщин 

с СМ [8]. 

Серьезной проблемой при данной патологии является высо-

кий генетический риск для потомства. Аутосомно-доминантный 

тип наследования с высокой пенетрантностью и различной экс-

прессивностью означает вероятность рождения больного ребен-

ка, равную 50%. Расшифровка генных дефектов, ответственных за 

возникновение СМ, позволяет проводить пренатальную и пре-

имплантационную диагностику и избежать рождения больного 

ребенка. К сожалению, в нашей стране своевременная генети-

ческая диагностика не всегда доступна. 

Таким образом, риск сердечно-сосудистых осложнений, 

связанных с беременностью и родами, и высокая вероятность 

рождения больного потомства требуют обстоятельного инфор-

мирования женщины с СМ, желающей иметь ребенка, о возмож-

ных последствиях. Крайне необходим тщательный медицинский 

контроль с оценкой диаметра корня аорты и состояния аорталь-

ного клапана. При ведении периода беременности и родов 

должна быть предусмотрена возможность экстренной кардио-

хирургической операции.

Все женщины детородного возраста с СМ должны наблю-

даться в медико-генетической консультации, где может быть 
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использована пренатальная диагностика путем поиска мутаций 

или сцепления. Ультразвуковое исследование (УЗИ) плода не 

является надежным диагностическим методом.

Дополнительная хорда

Дополнительная хорда левого желудочка является одной из наи-

более распространенных малых аномалий развития сердца.

Причинами формирования дополнительной хорды могут быть 

различные факторы: нарушения эмбриогенеза в результате внеш-

них мутагенных влияний (радиация, профессиональные вреднос-

ти и др.), хромосомные и генные дефекты соединительной ткани, 

а также врожденные аномалии развития соединительной ткани. 

Большая часть наследственных и врожденных аномалий соеди-

нительной ткани связана с ее дисплазией. Соединительная ткань 

участвует в формировании каркаса сердца практически на всех 

этапах эмбриогенеза, поэтому влияние любого повреждающего 

агента может привести к развитию дисплазии соединительной 

ткани сердца.

Хорда представляет собой тяж, связку или нервные волокна. 

Этот тяж крепится одной стороной к створке митрального или трех-

створчатого клапана, другой – к стенке сердца. Таких хорд у каж-

дого человека имеется несколько, их основная функция – помогать 

клапану не прогибаться во время систолы. Если одна из этих хорд 

более толстая или плотная, она становится видна на ЭхоКГ в виде 

эхо-тени как дополнительное эхогенное образование в полости 

левого желудочка; такая хорда не требует лечения.

Разрыв сухожильных хорд (травма, дегенеративные измене-

ния) может способствовать развитию недостаточности клапана. 

Данная патология может сочетаться с другими врожденными или 

приобретенными пороками сердца.

Так как в дополнительных хордах имеются клетки проводящей 

системы сердца, при данной патологии возможно развитие аритмий.

Данный диагноз можно установить или опровергнуть только 

по данным ЭхоКГ.

Объективные данные: аускультативно чаще всего шум отсут-

ствует, но в крайне редких случаях может выслушиваться в точке 

Боткина, на верхушке и во II–III межреберье слева от грудины 

слабый систолический шум; при расположении добавочной 

хорды ближе к выносному тракту левого желудочка интенсивность 

систолического шума более выражена, отмечается ослабление 

первого тона. По данным аускультации можно лишь предполо-

жить: либо пролапс клапана, либо хорда.

На электрокардиограмме (ЭКГ) – может быть неполная блока-

да правой ножки пучка Гиса, CLC-синдром, синдром ранней 

реполяризации желудочков, синусовая тахиаритмия, изредка – изо-

лированная инверсия зубцов Т в грудных отведениях V4–V6 [15].

При холтеровском мониторировании возможны: предсерд-

ные, желудочковые экстрасистолы, периоды синусовой тахи-

аритмии, суправентрикулярной тахикардии, преходящий синд-

ром CLC, WPW-синдром, синоаурикулярная блокада.

Велоэргометрия – низкая физическая работоспособность, 

низкая толерантность к физическим нагрузкам, реакция на 

нагрузку – чаще дистоническая.

У пациентов молодого возраста с наличием добавочной 

хорды основным клиническим симптомом является снижение 

толерантности к физическим нагрузкам. Прежде всего, присут-

ствуют жалобы на боль в области сердца (кардиалгии) и ощуще-

ние перебоев в работе сердца. 

Проведение ЭКГ-мониторирования и эхокардиографии, 

определение толерантности к физическим нагрузкам у этих 

больных является обязательным. Очень важно пациентам с доба-

вочной хордой определить адекватную норму физической актив-

ности в зависимости от функционального состояния миокарда. 

Таким образом, в большинстве случаев дополнительная хорда 

является гемодинамически не значимой, т.е. не влияющей на 

работу сердца (если не проявляется аускультативно), что и надо 

отражать в диагнозе.

Если дополнительная хорда все же гемодинамически значи-

ма, необходимо провести обследование. Тактика лечения опре-

деляется в индивидуальном порядке (крайне редко приходится 

прибегать к иссечению дополнительной хорды). При наличии 

гемодинамически значимой хорды требуется консультация кар-

диохирурга.

Немедикаментозное лечение: правильная организация труда 

и отдыха, соблюдение режима дня, сбалансированное питание, 

занятия лечебной физкультурой.
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1.  Дисплазия соединительной ткани – это:1.  Дисплазия соединительной ткани – это:

а)  генетически детерминированное патологическое состо-

яние органов и тканей;

б)  приобретенное патологическое состояние органов 

и тканей.

2.  Жизненно опасные осложнения синдрома Марфана:2.  Жизненно опасные осложнения синдрома Марфана:

а)  инфаркт миокарда;

б)  разрыв аорты;

в)  острый панкреатит.

3.  Частота развития пролапса митрального клапана при синд-3.  Частота развития пролапса митрального клапана при синд-

роме Марфана:роме Марфана:

а)  до 20%;

б)  до 50%;

в)  до 70%.

4.  При дисплазиях патологические изменения развиваются:4.  При дисплазиях патологические изменения развиваются:

а)  практически во всех органах и системах;

б)  в сердечно-сосудистой системе;

в)  в органах дыхания.

5.  При синдроме Морфана чаще всего поражаются:5.  При синдроме Морфана чаще всего поражаются:

а)  мелкие сосуды;

б)  аорта.

6.  При Синдроме Марфана происходит: 6.  При Синдроме Марфана происходит: 

а)  нарушение свертывающей системы крови;

б)  гиперпродукция кортикостероидов;

в)  нарушение синтеза коллагена и эластина.

7.  Патогенетические механизмы нарушения роста при синдро-7.  Патогенетические механизмы нарушения роста при синдро-

ме Марфана:ме Марфана:

а)  нарушение соматотропной функции гипофиза и инсуляр-

ного аппарата поджелудочной железы;

б)  нарушение противосвертывающей системы;

в)  нарушение функции мозжечка.

8.  Патологический рост у женщин (синдром Морфана):8.  Патологический рост у женщин (синдром Морфана):

а)  свыше 185 см;

б)  свыше 190 см;

в)  свыше 195 см.

9.  Для оценки дефицита массы тела можно пользоваться:9.  Для оценки дефицита массы тела можно пользоваться:

а)  любым массо-ростовым показателем;

б)  только показателем индекса массы тела.

10.  Риск наследования синдрома Марфана составляет:10.  Риск наследования синдрома Марфана составляет:

а)  40%;

б)  50%;

в)  60%.

11.  Беременность у женщины с синдромом Марфана противо-11.  Беременность у женщины с синдромом Марфана противо-

показана, если диаметр основания аорты превышает:показана, если диаметр основания аорты превышает:

а)  4 см;

б)  5 см;

в)  6 см.

12.  При синдроме Марфана:12.  При синдроме Марфана:

а)  высокий генетический риск для потомства;

б)  невысокий генетический риск для потомства.

13.  При необходимости лечения синдрома Марфана назначают:13.  При необходимости лечения синдрома Марфана назначают:

а)  блокаторы β-адренорецепторов;

б)  сердечные гликозиды;

в)  диуретики.

14.  Основной метод диагностики дополнительной хорды левого 14.  Основной метод диагностики дополнительной хорды левого 

желудочка:желудочка:

а)  эхокардиография;

б)  рентгенография;

в)  аускультация.

15.  Большое значение в диагностике синдрома Марфана имеет:15.  Большое значение в диагностике синдрома Марфана имеет:

а)  аускультация;

б)  объективный осмотр.

16.  У больных с синдромом Марфана повышается:16.  У больных с синдромом Марфана повышается:

а)  уровень соматотропина;

б)  уровень креатинина;

в)  уровень гемоглобина.

17.  При синдроме Марфана из биохимических методов диагнос-17.  При синдроме Марфана из биохимических методов диагнос-

тики чаще всего используют:тики чаще всего используют:

а)  определение сахара в моче;

б)  определение оксипролина и гликозамингликанов в суточ-

ной пробе мочи.

18.  При дополнительной хорде изменения на электрокардио-18.  При дополнительной хорде изменения на электрокардио-

грамме носят:грамме носят:

а)  специфический характер;

б)  неспецифический характер.

Тестовые вопросы для самоконтроля
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