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СИНДРОМ МАРФАНА: СЛУЧАЙ ИЗ ПРАКТИКИ

Наследственные заболевания соединитель-
ной ткани являются одной из наиболее актуаль-
ных проблем современной медицины [1]. Со-
гласно современной классификации наслед-
ственные заболевания соединительной ткани 
делятся на две группы: наследственные нару-
шения соединительной ткани (ННСТ) и диспла-
зии соединительной ткани (ДСТ). Наследствен-
ные нарушения соединительной ткани (ранее 
– дифференцированные ДСТ) характеризуются 
четко очерченной клинической картиной, уста-
новленным типом наследования, во многих слу-
чаях – верифицированным молекулярным ди-
агнозом; включают в себя моногенные заболе-
вания, обусловленные дефектами синтеза и/или 
распада белков внеклеточного матрикса или на-
рушениями морфогенеза соединительной тка-
ни: синдром Марфана, Элерса-Данло, несовер-
шенный остеогенез и др. Дисплазия соедини-
тельной ткани (ранее – недифференцированная 
ДСТ, синдром ДСТ) – гетерогенная группа забо-
леваний полигенно-многофакторной этиоло-
гии, объединенных в фенотипы на основе общ-
ности внешних и/или висцеральных признаков. 
Характеризуется многообразием диспластико-
зависимых клинических проявлений, полиор-
ганной и полисистемной патологией, прогрес-
сирующим течением. Клиническая картина не 
укладывается ни в одно из известных моноген-
ных заболеваний соединительной ткани [2].

Синдром Марфана (СМ, Marfan, OMIM: 
154700; шифр в МКБ-X: Q87.4) – наследствен-
ное нарушение соединительной ткани, ведущим 
проявлением которого является расширение 
аорты, разнообразные скелетные аномалии. Тип 
наследования -аутосомно-доминантный с раз-
личной экспрессивностью. Частота заболевания 
– 1:5000 – 1:15000 новорожденных. У мужчин и 
женщин СМ встречается с одинаковой частотой. 
СМ обусловлен мутациями в гене белка фибрил-
лина 1-го типа (FBN1), расположенного на длин-
ном плече 15-й хромосомы (15q21.1). Фибрил-
лин 1-го типа – гликопротеид, который обеспе-
чивает основу эластических волокон соедини-

тельной ткани. Для диагностики синдрома Мар-
фана используют Гентские критерии (2010) [3].

Основными клиническими критериями СМ 
являются: высокорослость, долихостеномелия, 
арахнодактилия, деформации грудной клет-
ки и позвоночника, патология органов зре-
ния (миопия, подвывих хрусталика). Основ-
ные параклинические проявления: расшире-
ние или аневризма аорты, пролапс митрального 
клапана, пояснично-крестцовая эктазия твер-
дой мозговой оболочки. Подтверждает диагноз 
молекулярно-генетическое исследование. Осо-
бое диагностическое значение имеет расшире-
ние аорты на уровне синусов Вальсальвы. Оно 
является основным критерием, позволяющим 
подтвердить диагноз СМ, если не проведено 
молекулярно-генетическое исследование [4]. 

Первые проявления СМ можно отметить в 
первые месяцы жизни: тенденция к увеличению 
длины тела, конечностей, пальцев рук. К 3-м го-
дам формируется астеническое телосложение. 
Деформации грудной клетки (воронкообразная, 
килевидная) появляются в 4-7 лет, а весь спектр 
скелетных нарушений – к 14-16 годам. Патоло-
гия сердечно-сосудистой системы формируется 
в дошкольном и раннем школьном возрасте [5].

Нарушения ритма не являются типичным 
проявлением СМ. В то же время у пациентов с 
ННСТ изначально имеются условия для форми-
рования аритмического синдрома. Интракар-
диальные причины возникновения дизритмий 
заключаются в нарушениях взаимоотношения 
проводящих и сократительных структур сердца, 
электрофизиологической неоднородности мио-
карда, наличии диспластического малого серд-
ца, пролапса митрального клапана, аномально 
расположенных хорд. Деформации позвоноч-
ника и грудной клетки создают неблагоприят-
ные экстракардиальные условия, приводящие к 
ремоделированию сердца, усугубляющие нару-
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шения метаболизма миокарда, что способствует 
формированию аритмического синдрома [6].

Ц Е Л Ь  Р А Б О Т Ы
Изучить клинические проявления заболева-

ния на примере конкретного пациента с СМ.
Приводим случай наблюдения пациента с СМ 

на основании изучения истории болезни и ам-
булаторной карты пациента.

Девочка М. 16 лет находилась в кардиоревма-
тологическом отделении КУ «Городская детская 
клиническая больница № 1 г. Донецка» в ноябре 
2018 года. Ребенок поступил с жалобами на пе-
риодические головокружения.

Анамнестические данные: в возрасте 3, 6, 8, 
11 лет отмечались эпизоды суправентрикуляр-
ной пароксизмальной тахикардии; в возрасте 9 
лет на ЭхоКГ зафиксировано расширение корня 
аорты. У отца (летальный исход) и двоюродного 
брата по линии отца – синдром Марфана. 

При осмотре на момент поступления обра-
щает на себя внимание высокий рост – 186 см (в 
пределах 90-97-ми центилей), долихостеноме-
лия – длина руки 87 см, размах рук 188 см (пре-
вышает длину тела), арахнодактилия – длина 
среднего пальца 11,5 см (более 9 см), воронко-
образная деформация грудной клетки, астени-
ческая форма грудной клетки (окружность груд-
ной клетки 7- 1 см, что ниже 3-го центеля), ско-
лиоз, плоскостопие. Над легкими перкуторно – 
легочный звук, аускультативно – везикулярное 
дыхание, частота дыхания – 16 в минуту. Гра-
ницы сердца возрастные. Тоны ритмичные, чи-
стые, частота сердечных сокращений – 68 в ми-
нуту. Артериальное давление – 80/60 мм рт. ст. 
Живот мягкий, безболезненный. Печень – у края 
реберной дуги. Почки, селезенка не пальпиру-
ются.

ЭКГ: ритм синусовый, регулярный, брадикар-
дия. Электрическая ось сердца нормальная.

Допплер-ЭхоКГ: расширение корня аорты 
в области синусов Вальсальвы до 3,1 см (норма 
2,13 – 3,06 см), пролапс митрального клапана I 
степени.

Суточное мониторирование ЭКГ по Холтеру: 
миграция суправентрикулярного водителя рит-

ма, синусовая брадикардия (средняя частота сер-
дечных сокращений – 60 в минуту). Циркадный 
индекс – 1,15 (ригидный циркадный профиль). 
Толерантность к нагрузке – ниже средней.

УЗДГ брахиоцефальных сосудов: девиация 
хода внутренней сонной артерии с обеих сто-
рон, непрямолинейность хода позвоночной ар-
терии справа, извитость хода позвоночной ар-
терии слева.

Девочка была обследована в Республикан-
ском специализированном центре медицинской 
генетики и пренатальной диагностики г. Донец-
ка. Биохимическое селекторное скринирующее 
исследование выявило повышенную экскрецию 
с мочой пролина и оксипролина. Специфиче-
ских генетических методов диагностики на базе 
РСЦМГПД нет. Заключение генетика: синдром 
Марфана (Шифр МКБ-Х: Q 87.4).

Клинический диагноз: Синдром Марфана, се-
мейная форма. Пролапс митрального клапана I 
степени. Ангиодисплазия (девиация хода внутрен-
ней сонной артерии с обеих сторон, непрямоли-
нейность хода позвоночной артерии справа, изви-
тость хода позвоночной артерии слева). Сколиоз 
II степени, воронкообразная деформация грудной 
клетки, плоскостопие. Вегетативно-сосудистая 
дисфункция по гипотензивному типу. Нарушение 
ритма сердца: дисфункция синусового узла.

Особенностью данного клинического слу-
чая является наличие аритмического синдро-
ма: пароксизмальной тахикардии в возрасте 3, 
6, 8, 11 лет и синусовой брадикардии в возрас-
те 16 лет. Факторы, способствующие формиро-
ванию биоэлектрической нестабильности мио-
карда у пациентки: соединительнотканная дис-
плазия проводящей системы сердца, диспласти-
ческая кардиопатия (пролапс митрального кла-
пана), деформация позвоночника, вегетативно-
сосудистая дисфункция.

З А К Л Ю Ч Е Н И Е
Таким образом, нарушения ритма сердца у 

пациентки с семейной формой СМ следует счи-
тать проявлением основного заболевания (на-
следственного нарушения соединительной тка-
ни).
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СИНДРОМ МАРФАНА: СЛУЧАЙ ИЗ ПРАКТИКИ

В статье представлены результаты собственно-
го наблюдения клинического случая синдрома Мар-
фана у 16-летней девочки. Основные внешние дис-
пластикозависимые проявления заболевания: высо-
корослость, долихостеномелия, арахнодактилия, во-
ронкообразная деформация грудной клетки, астени-
ческая форма грудной клетки, сколиоз, плоскостопие. 

Основные висцеральные признаки синдрома Мар-
фана: дилятация корня аорты, пролапс митрально-
го клапана, ангиодисплазия. Особенностью данно-
го клинического случая является формирование у ре-
бенка аритмического синдрома.

Ключевые слова: дети, синдром Марфана, нару-
шения ритма сердца.
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MARFAN’S SYNDROME: A CASE FROM PRACTICE

The article presents the results of our own observa-
tion of a clinical case of Marfan’s syndrome in a 16-year-
old girl. The main external dysplastic-dependent mani-
festations of the disease: tallness, dolichostenomelia, 
arachnodactyly, funnel chest deformity, asthenic form of 
the chest, scoliosis, fl at foot. The main visceral signs of 

Marfan’s syndrome: aortic root dilatation, mitral valve 
prolapse, angiodysplasia. A feature of this clinical case is 
the formation of an arrhythmia syndrome in a child.

Key words: children, Marfan’s syndrome, cardiac 
rhythm disorder.
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