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Резюме. в обзоре представлены литературные данные о развитии представлений о наслед-
ственных нарушениях (дисплазиях) соединительной ткани (ННст) в россии и за рубежом, 
а также современное состояние проблемы диагностики и классификации ННст. подробно 
рассмотрен алгоритм диагностики синдрома марфана во временном аспекте, описаны совре-
менные представления о диагностических критериях и генетических маркерах этого забо-
левания. обсуждены и подвергнуты критическому анализу основные алгоритмы выявления 
наследственных нарушений соединительной ткани, использующиеся в нашей стране — коли-
чественный и балльный подходы. проведен сравнительный анализ информативности реко-
мендаций российского кардиологического общества (2009, 2013) и российского научного ме-
дицинского общества терапевтов (2016). предложена своя классификация ННст, обоснована 
целесообразность выделения ряда диспластических фенотипов, характеризующихся призна-
ками вовлечения костной системы (вкс) — марфаноидной внешности, марфаноподобного 
фенотипа, пролапса митрального клапана, сочетающегося с признаками вкс. показана про-
гностическая значимость дФ, характеризующихся вкс, в выявлении нарушений сердечного 
ритма, признаков вегетативной дисфункции, морфофункциональных особенностей сердца.
Ключевые слова: наследственные нарушения (дисплазии) соединительной ткани, пролапс 
митрального клапана, костные признаки дизэмбриогенеза, марфаноидная внешность.
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Abstract. in the review there is literature data on the development of hereditary disorders (dysplasia) 
connective tissue (hdct) in russia and abroad, and the current view of the problem diagnosis 
and classification. detailed marfan syndrome diagnostic algorithm in temporal aspect describes 
the modern view of diagnostic criteria and genetic markers of the disease. the basic algorithms of 
detection of hereditary connective tissue violations (used in our country) are discussed and critically 
analyzed. comparative analysis of the information content of the recommendations of the russian 
society of cardiology (2009, 2013) and russian scientific medical society of physicians (2016) was 
performed. New classification of hdct was offered, and highlighting dysplastic phenotypes (dp) 
are characterized by signs of the involvement of the skeletal system — marfanoid habitus, marfanoid 
phenotype, mitral valve prolapse, combined with signs of the involvement of the skeletal system. 
also the predictive importance of dp, characterized by signs of the involvement of the skeletal 
system in identifying signs of heart rhythm disorders, autonomic dysfunction, morphofunctional 
characteristics of heart was shown.
Key words: inherited disorders (dysplasia) of connective tissue, mitral valve prolapse, bone signs 
of dysembriogenesis, marfanoid habitus.
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вопросы терминологии и диагностики на-
следственных нарушений соединительной тка-
ни (ННст) — одна из наиболее актуальных 
и дискутабельных проблем современной меди-
цины. до настоящего времени существует тер-
минологическая путаница и несогласованность 
критериев диагностики ННст.

история изучения ННст относится ко вто-
рой половине 80 годов прошлого века, когда 
была разработана и принята медицинской об-
щественностью Берлинская нозология болез-
ней соединительной ткани (1986) [35]. под 
ННст стали понимать генетически детермини-
рованные наследственные нарушения развития 
белков внеклеточного матрикса, проявляющие-
ся дефектами структуры и функции соедини-
тельной ткани.

развитие представлений о ННст в мировой 
науке определялось достижениями генетики. 
так, в течение последних 20 лет идет активное 
изучение патогенетических механизмов клас-
сифицированных ННст, в первую очередь — 
синдрома марфана (см). одним из таких ци-
токинов, влияющих на течение и прогноз 
у больных см, является трансформирую-
щий фактор роста-β (tGf-β). известно, что 
tGf-β — мультипотентный цитокин, являю-
щийся важным модулятором клеточного роста, 
пролиферации и дифференцировки, а также 
воспаления, внеклеточного матричного 
 депонирования и апоптоза [33, 34]. tGf-β не-
посредственно стимулирует ангиогенез [52], 
регулирует активность остеобластов [33]. по-
лиморфизмы в гене tGf-β1, детерминирующие 
продукцию ростового фактора, могут также 
быть полезны для прогноза восприимчивости 
к некоторым болезням. дефекты функции 
tGf-β связаны со множеством патологических 
состояний и рассматриваются в двух ключевых 
аспектах: при повышенной сывороточной про-
дукции в случае прогрессирования роста кле-
точной опухоли, фиброзе, артериальной гипер-
тензии, остеопорозе и аутоиммунных болезнях 
[43, 53] и при пониженной продукции в случае 
раннего канцерогенеза, наследственной гемор-
рагической телеангиэктазии, репаративных 
процессах и атеросклерозе [42]. в настоящее 
время известны две изоформы этого цитоки-
на — tGf-β 1 и 2. имеются данные о мутациях 
tGf-β 2 у больных см и семейной аневризмой 
аорты, а также первичным пролапсом митраль-
ного клапана [47, 50, 51]. мутации в рецепто-
рах tGf-β 1 или tGf-β 2 вызывают развитие 
синдрома loeys-dietz, имеющего сходные фе-
нотипические проявления с см, такие как 
аневризму аорты, арахнодактилию, дуральную 

эктазию. отличительными признаками синдро-
ма loeys-dietz являются: гипертелоризм (не-
нормальное увеличение расстояния между дву-
мя парными органами, например, глазами), 
краниосиностоз (преждевременная оссифика-
ция черепа и облитерация швов), расщеплен-
ное или широкое мягкое небо и генерализован-
ная артериальная извилистость [44].

tGf-β является также регулятором костного 
метаболизма, что при определенных мутациях 
приводит к уменьшению формирования кост-
ной массы и развитию постклимактерическо-
го остеопороза [39, 53]. tGf-β 1 и 2 участвуют 
в общих процессах восстановления тканей 
и регенерации кости. основное действие этих 
факторов заключается в регуляции хемотак-
сиса и митогенеза клеток-предшественников 
остеобластов и способности стимулировать де-
позицию коллагеновой матрицы при заживле-
нии ран и восстановлении кости [41]. кроме 
того, эти факторы роста ускоряют формирова-
ние кости посредством возрастания скорости 
пролиферации стволовых клеток, а также, до 
некоторой степени, подавляют формирование 
остеокластов, т. е. резорбцию кости [37, 38].

в. м. яковлев, понимая глубину отставания 
отечественной генетики, предложил опираться 
на признаки дизэмбриогенеза и ввел термин 
«дисплазия соединительной ткани» (дст) [32]. 
под дст он предлагал понимать генетически 
детерминированные нарушения развития вне-
клеточного матрикса, ведущие к расстройству 
гомеостаза в виде различных дефектов функ-
ции органов с прогредиентным течением. та-
ким образом, определение дст в целом дубли-
рует дефиницию Берлинской нозологии, с важ-
ным дополнением — дст приписывается 
прогредиентность течения.

тогда же было предложено деление дст 
на дифференцированные (моногенные заболе-
вания, к которым относят синдром марфана, 
Элерса-данло и др.) и недифференцированные 
или неклассифицированные согласно термино-
логии российского общества кардиологов [5]. 
при этом в. м. яковлевым не были сформули-
рованы критерии диагностики, за что концеп-
ция дст часто подвергается справедливой кри-
тике.

что касается моногенных ННст, то сегодня 
известно более 250 таких наследственных за-
болеваний, подавляющее большинство из кото-
рых встречается весьма редко [3, 11]. Более из-
вестными и относительно часто встречающи-
мися моногенными заболеваниями являются 
см, сЭд и несовершенный остеогенез. их вы-
явление основано на международных согласо-
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ванных диагностических критериях — для ди-
агностики см используются Гентские крите-
рии (Гк) (1996, пересмотр 2010) [40, 45], для 
сЭд — вилльфраншская классификация (1998, 
пересмотр 2017) [36, 48]. частота этих моно-
генных форм ННст сравнительно невелика — 
распространенность см и сЭд составляет 
примерно 1 на 5 тыс. населения. в недавно вы-
шедшем пересмотре сЭд выделено 13 подти-
пов, среди которых наиболее распространены 
гипермобильный, классический и сосудистый. 
однако современные подходы к диагностике 
подтипов сЭд основаны на генетических ис-
следованиях, весьма дорогостоящих и малодо-
ступных в наших условиях [49].

подходы к диагностике неклассифициро-
ванных ННст (по в. м. яковлеву — недиффе-
ренцированных) до сих пор остаются несогла-
сованными. довольно долго в российской 
практической медицине использовался упро-
щенный количественный подход, основанный 
на выявлении условно избранного числа внеш-
них и/или висцеральных признаков дизэмбрио-
генеза. общее число таких признаков около 
300 и в разных исследованиях оценивалось от 
16 стигм дЭГ до 37. разным был и диагности-
ческий порог, необходимый для выявления 
ННст — от 2 до 6–8. Были попытки введения 
дифференцированного подхода для выявления 
дст среди лиц мужского и женского полов — 
четыре признака для женщин и пять для муж-
чин. в результате полученные разными иссле-
дователями данные оказались практически не-
сопоставимыми.

между тем, не вызывает сомнений то, что 
чувствительность и специфичность отдельных 
признаков в выявлении ННст совершенно раз-
лична. ранее было показано, что такие призна-
ки как миопия, сколиотическая деформация 
позвоночника (сдп) и астеническое телосло-
жение (атк) имеют низкую чувствительность, 
в то время как наибольшей чувствительностью 
обладают арахнодактилия (ард), деформации 
грудной клетки (дГк), выраженная гипермо-
бильность суставов (Гмс), повышенная растя-
жимость кожи [1].

очевидно, что при использовании порога 
в три и более внешних признака создаются ус-
ловия для гипердиагностики дст, поскольку 
при таком подходе достаточно наличия трех 
низкоспецифичных и чрезвычайно распростра-
ненных признаков (сколиоз, плоскостопие, ми-
опия) для принятия решения о наличии дст. 
примером, иллюстрирующим прямую зависи-
мость между числом использованных призна-
ков дизэмбриогенеза (дЭГ) и представлением 

о распространенности дст, могут быть данные 
Г. и. Нечаевой (2006), которая при таком подхо-
де определила распространенность дст среди 
практически здорового молодого населения 
в 85,4%. столь высокая частота выявления стд 
свидетельствует о необходимости согласова-
ния определения понятия и об опасности ги-
пердиагностики этих состояний при включе-
нии в эту группу не только лиц с доклиниче-
скими формами патологии или небольшими 
отклонениями структуры и функции соедини-
тельной ткани, но и большого числа практиче-
ски здоровых лиц.

еще в 1987 г. т. милковской-димитровой 
и а. каркашовой была предпринята попытка 
разделения признаков, использующихся для 
выявления дст, на главные и второстепенные. 
к главным признакам авторы отнесли в основ-
ном костные признаки (плоскостопие, высокое 
арковидное нёбо, дГк, ард), к второстепен-
ным — аномалии ушных раковин, зубов, ар-
тралгии, вывихи и подвывихи суставов, грыжи. 
однако и этот довольно прогрессивный подход 
не учитывал то обстоятельство, что помимо 
внешних стигм дЭГ следует выявлять висце-
ральные признаки, а разные внешние признаки 
имеют различную диагностическую мощность.

принципиально иным оказался балльный 
подход к оценке дст. первоначально такой 
подход был предложен в. м. яковлевым 
и Г. и. Нечаевой (1994) [31], позже подобные 
шкалы разрабатывались и другими авторами 
[12, 24]. исследователями предпринималась 
попытка уточнить диагностическую значи-
мость отдельных внешних и висцеральных 
стигм, а также биохимических признаков дст, 
определив диагностический вес этих призна-
ков (в баллах) с использованием процедуры по-
следовательного анализа по вайльду. Эта про-
цедура предполагает определение весов (диа-
гностических коэффициентов) каждого из 
признаков. при этом достижение некоего поро-
гового значения по сумме баллов, присвоенных 
каждому из признаков и полученных расчет-
ным путем, позволяет ставить диагноз. при 
всей внешней привлекательности предлагае-
мый подход имеет ряд существенных недостат-
ков.

и. и. ивановой с соавт. (2016) [10] проведен 
сравнительный анализ описанных выше подхо-
дов. отмечается, что, несмотря на довольно 
тщательный подбор критериев и относительно 
высокую воспроизводимость, они содержат 
много признаков, имеющих субъективное тол-
кование. к таким признакам были отнесены, 
в первую очередь, кожно-мышечные стигмы: 
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тонкая бархатистая кожа, кожа как «замша», 
приросшие мочки ушей, гипертелоризм глаз, 
голубые склеры, слабость мышц живота. та-
ким образом, наиболее надежными являются 
кп дЭГ, при оценке которых удается добиться 
наибольшего объективизма. Наиболее принци-
пиальный, с нашей точки зрения, недостаток 
балльной системы оценки дст не может быть 
разрешен в рамках такого подхода.

мы предлагаем решать эту проблему с по-
зиций существования различных диспластиче-
ских фенотипов [6]. комитет экспертов рко 
(ранее вНок) в 2009 г. предложил первые рос-
сийские рекомендации по диагностике ННст 
(пересмотр 2013) [19, 20], согласно которым 
следует выделять классифицируемые (т. н. мо-
ногенные ННст — см, сЭд, несовершенный 
остеогенез и др.) и неклассифицированные 
формы. последние, в свою очередь, подразде-
ляются на ряд наследственных синдромов 
(в первую очередь — пролапса митрального 
клапана) [15–18, 46] и группу диспластических 
фенотипов (дФ), к которым отнесены марфа-
ноподобный фенотип (мпФ), марфаноидная 
внешность (мв), синдром Гмс, элерсоподоб-
ный, смешанный и неклассифицируемый фено-
типы. алгоритм диагностики мв и мпФ ос-
нован на оценке вовлечения костной системы 
(вкс), описанной в пересмотре Гк см.

для понимания целесообразности выделе-
ния группы дФ, характеризующихся призна-
ками вкс, и правомерности использования 
диагностических критериев этих дФ, следует 
подробно рассмотреть этапы развития пред-
ставлений о см и подходы к его диагностике.

диагностика см за последнее время пре-
терпела существенные изменения. первые по-
пытки систематизировать клинические прояв-
ления заболеваний соединительной ткани при-
надлежат v. mcKusick (1955). в то время уже 
было известно, что см — заболевание с чрез-
вычайно широким спектром клинических про-
явлений со стороны различных органов и си-
стем. одним из наиболее клинически значимых 
проявлений, нередко обусловливающих исход 
заболевания, является расширение аорты. при 
этом отмечалось, что аневризма аорты может 
развиваться в любом возрасте, что затрудняет 
диагностику см [13].

первые согласованные диагностические 
критерии, получившие названия Гентских (Гк), 
были приняты только в 1996 г., после определе-
ния роли фибриллина (fBN) в патогенезе см 
[40]. тогда стало ясно, что наличие семейного 
анамнеза без клинических проявлений не явля-
ется основанием для постановки этого диагно-

за. таким образом, целью разработки Гк яви-
лось стремление уменьшить гипердиагностику 
этого заболевания. основным принципом Гк 
(1996) является оценка проявлений заболева-
ния по различным системам организма: опор-
но-двигательной, кожной, зрительной, сердеч-
но-сосудистой и пр.

клинические и фенотипические проявления 
со стороны различных систем были разделены 
на большие и малые. при выявлении больших 
признаков говорили о патологических измене-
ниях в той или иной системе, малых — о вовле-
чении той или иной системы. диагноз устанав-
ливался при наличии патологических измене-
ний соединительной ткани не менее чем в двух 
системах органов и признаков вовлечения тре-
тьей системы. при наличии данных семейного 
анамнеза или генетического подтверждения 
мутации гена FBN1 достаточно выявить пато-
логические изменения со стороны одной из си-
стем и признаки вовлечения в другой.

основные внешние проявления см, наибо-
лее часто обращающие на себя внимание кли-
ницистов, — костные [2]. к костным призна-
кам отнесены килевидная и воронкообразная 
деформации грудной клетки, ард, нарушения 
соотношения пропорций тела (дсм), высокое 
арковидное нёбо, плоскостопие, сдп. Наличие 
четырех любых признаков из этого числа по-
зволяет выявить вкс в диспластический про-
цесс.

Несмотря на несомненные достоинства это-
го алгоритма, позволяющего выявлять см 
в 95–97% случаев, Гк 1996 года имели ряд не-
достатков, что привело к пересмотру Гентской 
нозологии (2010) [45]. Новые рекомендации за-
метно упростили процедуру выявления см. 
Было введено понятие системное вовлечение 
соединительной ткани (свст), для оценки ко-
торого предложена балльная оценка наиболее 
специфичных для см признаков. впервые 
были выделены два наиболее специфичных 
клинических проявления см — расширение 
аорты и эктопия хрусталика. диагноз см мо-
жет быть поставлен по наличию одного из этих 
проявлений при выявлении не менее семи бал-
лов по шкале свст. возросла также значи-
мость результатов генетического обследова-
ния — доказанный дефект fBN1 является од-
ним из наиболее значимых факторов, 
позволяющих установить диагноз.

как уже было сказано, в шкалу свст вклю-
чены признаки, наиболее специфичные для 
распознавания см — часть из них характери-
зует изменения со стороны внутренних орга-
нов, выявление которых невозможно без прове-
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дения дополнительных исследований. основ-
ная же часть признаков, входящих в шкалу 
свст, характеризует вкс. однако в пересмо-
тре Гк (2010) есть некоторые изменения со 
стороны отдельных признаков по сравнению 
с Гк (1996). так, авторы ревизованных Гк 
(2010) в качестве наиболее специфичного при-
знака называют ард, присваивая ей три балла 
в том случае, если выявляются оба симпто-
ма — большого пальца и запястья, разное коли-
чество баллов присваивается килевидной и во-
ронкообразной дГк, для выявления см более 
специфичным оказывается первый вариант. 
в пересмотре Гк появилось также несколько 
признаков, отсутствовавших в Гк (1996) — 
вальгусная деформация стопы, лицевые диз-
морфии, в то время как арковидное нёбо из пе-
речня костных признаков в Гк (2010) было ис-
ключено.

в то же время, алгоритм диагностики см, 
описанный в Гк (1996) и основанный на оцен-
ке вовлечения со стороны отдельных систем, 
оказался перспективным для выделения таких 
дФ как мв и мпФ. согласно рекомендациям 
рко (2013), для диагностики мв и мпФ не-
обходимо выявление признаков вкс. о вкс 
следует говорить при наличии не менее четы-
рех кп дЭГ при обязательном сочетании ард 
и дсм. к другим кп, входящим в алгоритм 
вкс относят: килевидную и воронкообразную 
дГк, сдп, плоскостопие, вальгусную дефор-
мацию стопы, арковидное небо, лицевые диз-
морфии (нарушение прикуса, нарушения роста 
зубов и другие).

таким образом, диагностика дФ марфано-
идного континуума основана на выявлении 
вкс. при этом о мв можно говорить при на-
личии вкс без признаков поражения сердеч-
но-сосудистой и дыхательной системы, а также 
зрительного аппарата. Напротив, для диагно-
стики мпФ необходимо, кроме признаков 
вкс, выявление значимых изменений со сто-
роны сердечно-сосудистой системы, в первую 
очередь — расширения аорты.

в алгоритм диагностики вкс, как уже было 
сказано, положен принцип оценки вовлечения 
отдельных систем, заимствованный из Гк 
(1996). в то же время сам набор костных стигм 
дЭГ, учитывающийся в выявлении вкс, был 
скорректирован после выхода в свет ревизован-
ных Гк (2010). при этом авторы рекомендаций 
рко допускают использование более мягких 
пороговых значений для дсм.

дсм называют изменение длинниковых 
размеров скелета и согласно Гентской нозоло-
гии для выявления см необходимо выполне-

ние одновременно обоих коэффициентов доли-
хостеномелии (кд) — отношение размаха рук 
к росту (рр: р) >1,05 и соотношение верхнего 
сегмента тела к нижнему (в: Н) < 0,86. в таком 
случае присваивается всего один балл свст. 
таким образом, дсм является сравнительно 
низко специфичным признаком для диагности-
ки см.

для диагностики вкс согласно рекоменда-
циям рко оказывается достаточным выполне-
ние хотя бы одного кд, при этом снижен и ди-
агностический порог для каждого из них — рр: 
р>1,03 и в: Н<0,89. само собой разумеется, 
что использование различных пороговых зна-
чений дсм существенно влияет на частоту вы-
явления этого признака [26].

Неоднозначна также оценка такого кп как 
ард, включающего симптомы большого паль-
ца и запястья. согласно Гк (2010), при выявле-
нии одновременно обоих симптомов ард при-
сваивается три балла системного вовлечения, 
при выявлении какого-либо одного из симпто-
мов — один балл. таким образом, ард являет-
ся одним из наиболее важных и специфичных 
признаков в шкале свст. между тем, в дей-
ствующем алгоритме вкс диагностическая 
мощность отдельных симптомов ард не оце-
нена [8].

представляется также необоснованным уда-
ление из числа кп, участвующих в алгоритме 
вкс, такого признака как высокое арковидное 
небо. Это связано, по-видимому, с отсутствием 
общепринятых диагностических порогов этого 
признака — за норму обычно принимают 
8–16 мм, однако есть основания считать, что 
такой подход к оценке высокого неба у лиц мо-
лодого возраста чреват гипердиагностикой [1].

в то же время, клиническое значение имеют 
не только кп, выявления которых достаточно 
для заключения о вкс. известно, что костные 
дизморфии часто сочетаются с кардиальными 
стигмами дизэмбриогенеза, оказывают влияние 
на формирование сердечных аритмий [4] и раз-
витие склеро-дегенеративных поражений аор-
ты [30].

однако описанный выше подход, основан-
ный на необходимости выделения ряда дФ, 
признается до сих пор не всеми исследователя-
ми. Несмотря на то, что с момента первого упо-
минания о диспластических фенотипах прошло 
уже более 10 лет [5, 9], исследования, посвя-
щенные анализу клинической значимости дФ, 
очень немногочисленны. Большинство же ра-
бот, вышедших за этот период, по-прежнему 
опирается на устаревшие подходы к диагно-
стике ННст, в ряде случаев авторы вообще не 
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указывают методы диагностики дст. в основ-
ном используется количественный подход без 
попыток разделить группу дст на какие-ли-
бо дФ.

в 2016 году были опубликованы Нацио-
нальные рекомендации, разработанные груп-
пой экспертов российского научного меди-
цинского общества терапевтов (рНмот) [21]. 
в них по-прежнему используется термин 
«дисплазии соединительной ткани». согласно 
этим рекомендациям, следует выделять гене-
тически обусловленные синдромные формы 
дст (см, сЭд, несовершенный остеогенез, 
синдром Билса, синдром стиклера и др.) 
и мультифакторные — недифференцирован-
ные дст, которые имеют генетическую осно-
ву, но проявляются под воздействием многих 
факторов.

в рекомендациях рНмот предлагается вы-
деление трех групп дст: i группа относится 
к лицам моложе 35 лет, ii и iii используется для 
диагностики дст у лиц старше 35 лет. Наравне 
с синдромными формами дст, к i группе авто-
рами отнесены и лица, имеющие лишь атк 
и дГк и/или деформацию позвоночника 
1–2 степени даже при отсутствии изменений со 
стороны внутренних органов. пациентам этой 
группы авторы рекомендаций предлагают из-
менение образа жизни, а при наличии синдром-
ных форм дст — медикаментозное и хирурги-
ческое лечение.

следует отметить, что в алгоритме оценки 
дст во всех трех группах обязательным явля-
ется наличие атк, из чего можно заключить, 
что у лиц с другим типом телосложения авто-
ры рекомендаций рНмот (2016) диагностиро-
вать дст не считают возможным. в ряде слу-
чаев (iii группа дст) только выявления атк 
оказывается достаточно для предложений по 
изменению образа жизни и обучения пациента 
программам, в которые входят гимнастика 

и изменение характера питания. при этом от-
мечается, что для лиц старше 35 лет наличие 
атк может рассматриваться как вариант нор-
мы. кроме того, рНмот предлагают выделять 
30 клинико-функциональных синдромов, охва-
тывающих практически все разделы медици-
ны — кардиологию, гематологию, акушерство 
и гинекологию, урологию, неврологию, косме-
тические проблемы и т. д. вплоть до синдрома 
внезапной смерти.

таким образом, вопросы диагностики 
и классификации ННст остаются одной из 
наиболее сложных и спорных проблем совре-
менной медицины. в настоящее время на тер-
ритории россии действуют рекомендации рко 
и рНмот, содержащие противоречивую ин-
формацию. в то же время большинством ис-
следователей используются количественные 
и балльные подходы. Это приводит к невоз-
можности сопоставления результатов, получае-
мых в разных исследованиях.

однако, несмотря на принципиальные раз-
личия названных подходов, следует отметить 
тот факт, что большинство признаков, входя-
щих в эти алгоритмы, характеризует вовлече-
ние в диспластический процесс костной тка-
ни — деформации грудной клетки и позвоноч-
ника, симптомы ард и коэффициенты дсм, 
плоскостопие, высокое небо и другие лицевые 
дизморфии. при этом в рекомендациях рко 
в качестве высокоспецифичных признаков вы-
делены ард и дсм. костные признаки дЭГ 
входят в диагностический алгоритм синдрома 
марфана и ряда диспластических фенотипов, 
таких как мв и мпФ. кроме уже названных 
дФ, предлагается оценивать признаки вкс 
у пациентов с пмк [7]. Это представляется це-
лесообразным в свете Гк (2010), где пмк рас-
сматривается как один из признаков см.

исходя из вышесказанного, формируется 
совокупность состояний, общим для которых 

Синдром  
Марфана

Норма ПДС МВ ПМК с ВКС МПФ

Вовлечение костной системы (ВКС)

рис. 1. диспластические фенотипы марфаноидного континуума
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является вкс. мы предлагаем рассматривать 
эти состояния в рамках некой диспластиче-
ской протяженности — марфаноидного конти-
нуума, где с одной стороны располагается 
норма, а с другой — см (рис. 1). признаки 
вкс являются общими для этих дФ. также 
мы считаем важным оценивать наличие при-
знаков вкс у лиц с пролабированием створок 
митрального клапана (пмк с вкс). Ближе 
к см в рамках марфаноидного континуума 
расположен марфаноподобный фенотип 
(мпФ), который характеризуется признаками 
вкс и вовлечением других систем — в пер-
вую очередь, со стороны ссс (расширение 
аорты, клинически значимые нарушения сер-
дечного ритма, развитие кардиомиопитии) 
[29]. кроме того, следует выделять группу лиц 
с повышенной диспластической стигматиза-
цией (пдс), о которой следует говорить при 
наличии большого числа низкоспецифичных 
кп дЭГ при отсутствии вовлечения других 
систем организма.

таким образом, на основании фенотипиче-
ского обследования может быть выделена груп-
па лиц, имеющая признаки вкс. дальнейшая 
идентификация дФ, характеризующихся при-
знаками вкс, требует выявления определен-
ных изменений со стороны сердечно-сосуди-
стой системы — выбухание створок митраль-
ного клапана (пмк с вкс) или пограничного 
расширения аорты (мпФ).

прогностическое значение этих дФ показа-
но весьма убедительно. установлено, что даже 
в молодом возрасте у таких пациентов чаще 
выявляются сердечные аритмии [25] и прояв-
ления вегетативной дисфункции [22, 23], не-
редко у них обнаруживаются признаки кардио-
миопатии, проявляющиеся снижением цирку-
лярной систолической деформации лж [14, 29] 
на фоне относительно большей его толщины 
[27]. оценен вклад вкс в развитие остеопении 
у молодых мужчин с недостаточностью пита-
ния [28]. есть данные, что признаки вкс могут 
рассматриваться как самостоятельный предик-
тор фибрилляции предсердий и склеро-дегене-
ративных поражений аорты у лиц старших воз-
растных групп [4, 30].

ЗаклюЧение

подходы к диагностике и классификации 
ННст в нашей стране остаются несогласован-
ными. применение количественного и балль-
ного подходов к выявлению так называемой 
дст, не позволяет получить достоверные 
и воспроизводимые результаты. алгоритм, из-

ложенный в рекомендациях рНмот (2016), 
учитывающий наличие только одного призна-
ка (деформации грудной клетки и/или позво-
ночника) у лиц с астеническим типом консти-
туции не только приводит к существенной ги-
пердиагностике дст, но и не позволяет 
оценить вклад других дизморфий в морфо-
функциональные характеристики сердечно-со-
судистой системы. выявление дФ, характери-
зующихся признаками вовлечения костной си-
стемы, позволяет стратифицировать риск 
расширения аорты, развития значимых нару-
шений сердечного ритма, выраженности веге-
тативной дисфункции.
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