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Резюме
В обзоре приведены литературные и собственные данные о современном состоянии и перспективах 

диагностики наиболее распространенных форм наследственных нарушений соединительной ткани — 
пролапса митрального клапана и аневризмы аорты. Приведена классификация пограничных диспласти-
ческих фенотипов. Подробно рассмотрены алгоритм диагностики марфаноидной внешности, ее основные 
клинические проявления.
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В  группу наследственных нарушений  соеди-
нительной  ткани  (ННСТ)  включают  генерализо-
ванные  заболевания,  обусловленные  дефектом 
генов, кодирующих один из составных элементов 
соединительной ткани. В настоящее время к ННСТ 
относят большое количество заболеваний, как то: 
несовершенный остеогенез, синдром Элерса-Данло, 
cutis  laxa  (синдром вялой кожи),  pseudoxanthoma 
elasticum  (эластическая  псевдоксантома),  син-
дром Марфана и  другие фибриллинопатии  (син-
дромы Льюиса-Дитца, Шпринтцена-Гольдберга, 
Вейлля-Марчезани, семейной аневризмы грудной 
аорты,  врожденной  контрактурной  арахнодакти-
лии),  гомоцистеинурия,  буллезный  эпидермолиз, 
болезнь Менкеса и многие другие [1]. Обусловлены 
они мутациями генов, кодирующих различные типы 
коллагена,  фибриллина,  некоторых ферментов, 
транспортных и регуляторных белков (таблица 1). 
При большинстве ННСТ наблюдается поражение 
сердечно-сосудистой системы различной степени 
выраженности,  обусловленное  изменением  экс-
трацеллюлярного матрикса  (ЭЦМ)  в  эндокарди-
альном  слое,  в  интерстициальном пространстве 
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между кардиомиоцитами, клапанах сердца,  аорте 
и легочной артерии.

Наиболее актуальной в силу наиболее высокой 
распространенности, тяжести последствий и необ-
ходимости  кардиохирургического  вмешательства 
является корректная диагностика синдромов, при-
водящих к формированию аневризмы аорты (АА) 
и пролапса митрального клапана (ПМК).

Среди  генетически детерминированных форм 
АА  только  5 %  составляют  синдромные формы. 
Особенностями  этих  заболеваний  являются  ха-
рактерная клиническая картина и известные гене-
тические  дефекты. Наиболее  распространенным 
и изученным из них является синдром Марфана 
(СМ). Его диагностика основана на Гентских кри-
териях,  характеризующихся  клинической ориен-
тированностью [2]: вместо множества признаков, 
встречающихся при  синдроме Марфана,  выделе-
но  два,  обладающих  наибольшей  специфично-
стью — АА и эктопия (подвывих) хрусталика. Все 
остальные наиболее  значимые признаки  сведены 
в таблицу, анализ которой позволяет оценить вы-
раженность системного вовлечения соединительной 
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ткани  (таблица  2). Определение мутации  в  гене 
FBN1  не  обязательно,  но  приобретает  больший 
диагностический вес, если все же выполнено. При 
определении размеров восходящего отдела аорты 
следует  рассчитывать Z-критерий,  позволяющий 
учесть возраст и площадь поверхности тела паци-
ента. Для его расчета следует определять должный 
диаметр корня аорты по формулам Roman, Deveroux 
или  van  Kimmenade  [3–5],  а  затем  вычислять 
Z-критерий, который представляет собой разность 
между истинным и  должным диаметрами  корня 
аорты,  деленную на  поправочный  коэффициент, 
различный  в  зависимости  от  возраста  пациента. 
Учитывая громоздкость формулы, затрудняющую 
ее  использование  в  повседневной  практике,  мы 
предлагаем пользоваться одним из калькуляторов, 
доступных  on-line,  например,  с  сайта  общества 

больных с синдромом Марфана (http://www.marfan.
org/dx/zscore).

Критерии диагностики СМ полностью изложе-
ны в первом пересмотре Российских национальных 
рекомендаций по ННСТ  [6],  а  также  в  авторизо-
ванном переводе пересмотра Гентских критериев 
диагностики синдрома Марфана [7].

Среди  заболеваний,  требующих  проведения 
дифференциального диагноза с синдромом Марфа-
на, особого внимания заслуживает синдром Льюиса-
Дитца,  характеризующийся  триадой  признаков: 
гипертелоризм, расщепление увулы/твердого нёба 
и/или извитость  артерий  с  восходящей  аневриз-
мой/расслоением аорты. В основе синдрома лежат 
гетерозиготные  мутации  в  генах TGFBR1  или 
TGFBR2,  кодирующих рецепторы 1 или  2  типов 
трансформирующего фактора роста-β. По сравне-

Таблица 1
оСноВные нАСледСтВенные нАРуШениЯ Соединительной ткАни

ннСт Формы тип наследования ген
Синдром Марфана АД FBN1, FBN2
Синдром Льюиса-Дитца АД TGFBR1/2
Синдром Шпринцена-Голдберга АД FBN1, SKI
Врожденная контрактурная арахнодактилия АД FBN2
Синдром Вейлля-Маркезани АД, АР FBN1, ADAMTS10

Синдром семейной аневризмы грудной аорты АД TGFBR1/2, ACTA2, MYH11, 
MYLK, SMAD3

Пролапс митрального клапана Х, АД FLN1, DCHS1

Несовершенный 
остеогенез

I–V АД (реже АР) COL1A1, COL1A2
VI АР FKBP10
VII АР CRTAP
VIII АР LEPRE1
IX АР PPIB
X АР SERPINH2
XI АР SP7
XII АР SERPINF1

Синдром Элерса — 
Данло

классический  АД COLV
гипермобильный   АР TNX

сосудистый   АД COL3 А1
кифосколиотический АР PLOD1

артрохалазия АД COL1A1 и A2
дерматоспараксис  АР ADAMTS2

Эластическая псевдоксантома АР ABCC6 

Cutis laxa

IA АР  FBLN5
IIA АР ATP6V0A2
IB АР EFEMP2
IIB АР PYCR1

АД тип АД ELN
IIIA АР ALDH18A1

Примечание: АД — аутосомно–доминатный, АР — аутосомно-рецессивный, Х — сцепленный с Х-хромосомой тип на-
следования.
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нию с синдромом Марфана синдром Льюиса-Дитца 
характеризуется более агрессивным течением; рас-
слоение аорты наблюдается в более молодом возрас-
те и/или при меньших (до 40 мм) ее размерах.

Несиндромные, или семейные, формы состав-
ляют большинство всех случаев генетически детер-
минированных форм АА. При семейной аневризме 
грудного  отдела  аорты  (таблица  1)  отсутствуют 
характерные клинические проявления, но просле-
живается четкий семейный анамнез и выявляются 
мутации в генах ACTA2 (встречается в 14 % случаев), 
TGFBR2 (в 4–9 % случаев). Мутации в других из-
вестных заинтересованных генах (MYH11, TGFBR1, 
MYLK, SMAD3) встречаются не чаще 1–2 %. Лишь 
около 20 % случаев семейной аневризмы грудного 
отдела аорты приходится на мутации в известных 
генах, что делает чрезвычайно актуальным их даль-
нейшее изучение.

Изменения ЭЦМ в миокарде при ННСТ также 
могут сопровождаться нарушениями его сократи-
мости и релаксации, приводя к снижению фракции 
выброса (ФВ) левого желудочка (ЛЖ) и ухудшению 
показателей раннего диастолического наполнения. 
Подобные изменения были многократно описаны 
для  синдрома Марфана  [8–9];  имеются  указания 
на наличие систолической и диастолической дис-
функции ЛЖ у  пациентов  с  классическим и  ги-
пермобильным  типом СЭД,  синдромом Льюиса-
Дитца,  на  нарушение  диастолической функции 
при несовершенном остеогенезе  и  эластической 
псевдоксантоме [10–13]. Нами было выявлено ухуд-
шение глобальной сократительной способности ЛЖ 

у пациентов с несиндромной аневризмой грудного 
отдела аорты и кистозным медианекрозом по дан-
ным гистологического исследования по сравнению 
с пациентами с атеросклеротическим генезом АА 
(ФВсимпсон:  58,4  ±  10,9 % против  63,7  ±  7,4 %; 
p =  0,017),  что может быть обусловлено измене-
нием со стороны ЭЦМ миокарда ЛЖ [14]. Однако 
эти данные  требуют подтверждения  в  ходе даль-
нейших исследований при выполнении магнитно-
резонансной томографии с оценкой выраженности 
фиброза миокарда.

Пролапс митрального клапана (ПМК) — на-
следственное  нарушение  соединительной  ткани 
с аутосомно-доминантным (DCHS1) или связанным 
с Х-хромосомой (FLNA) типом наследования. Нару-
шение строения ЭЦМ при ПМК приводит к целому 
спектру патоморфологических изменений митраль-
ного клапана, который варьирует от простого отры-
ва хорды, приводящего к пролапсу изолированного 
сегмента  задней  створки митрального  клапана, 
сохраняющего  в  остальном  нормальную форму 
(фиброэластиновая недостаточность), до пролапса 
с вовлечением обеих створок при избыточности тка-
ней клапана и расширении кольца (миксоматозный 
ПМК, или болезнь Барлоу) [15].

Пролапс митрального клапана относится к чис-
лу  наиболее  распространенных ННСТ. Распро-
страненность ПМК в общей популяции  согласно 
Framingham Heart Study составляет 2,4 % и не за-
висит от пола и возраста [16]. Встречаемость ПМК 
в РФ, по данным регистра СЗФМИЦ им. В. А. Ал-
мазова, составляет 1,3 % [17]. Основным методом 

Таблица 2
БАлльнАЯ оценкА СиСтеМного ВоВлеЧениЯ Соединительной ткАни 

ПРи СиндРоМе МАРФАнА

Признаки Баллы
Признак запястья и большого пальца 3
Признак запястья или большого пальца 1
Воронкообразная или асимметричная деформация грудной клетки 1
Килевидная деформация грудной клетки 2
Вальгусная деформация стопы 2
Плоскостопие 1
Спонтанный пневмоторакс 2
Эктазия твердой мозговой оболочки 2
Протрузия тазобедренного сустава  2
Отношение верх/низ ≤ 0,86 и размах рук/рост ≥ 1,05 без выраженного сколиоза 1
Сколиоз или кифоз 1
Неполное (170°) разгибание локтя 1
Три из пяти лицевых признаков: долихоцефалия, энофтальм, скошенные вниз глазные 
щели, гипоплазия скуловых костей, ретрогнатия 1

Миопия 1
Стрии  1
Пролапс митрального клапана 1
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диагностики пролапса митрального клапана в на-
стоящее  время  является  двухмерная  эхокардио-
графия. ПМК диагностируется при максимальном 
систолическом  смещении  створок митрального 
клапана  за  линию  кольца митрального  клапана 
в парастернальной продольной позиции более чем 
на 2 мм. В зависимости от толщины створки раз-
личают классический ПМК — при толщине створок 
в диастолу более 5 мм, что отражает наличие мик-
соматозной дегенерации створок, и неклассический 
ПМК — при соответствующей толщине менее 5 мм. 
Эти  измерения  чрезвычайно  важны,  поскольку 
стратификация риска пациентов с ПМК основана 
именно на толщине створок митрального клапана.

Влияние миксоматозных изменений  соедини-
тельной  ткани  на функцию миокарда ЛЖ было 
продемонстрировано  у  пациентов  (средний  воз-
раст 53,8 ± 12,9 лет), которым по поводу тяжелой 
МН вследствие ПМК была  выполнена  пластика 
или протезирование митрального  клапана  (МК). 
По  результатам  патоморфологического  исследо-
вания  резецированных  сегментов,  выраженный 
миксоматоз створок МК (болезнь Барлоу) был вы-
явлен у 60 пациентов (25,8 %), фиброэластиновая 
недостаточность (ФЭН) — у 173 пациентов (74,2 %). 
У пациентов с миксоматозом створок имело место 
существенное снижение продольной систолической 
деформации  (–13,5 ± 2,2 % против –16,6 ± 2,3 %; 
p = 0,008) и скорости ранней диастолической де-
формации  (1,14 ± 0,20  с–1  против 1,34 ± 0,18  с–1; 
p = 0,04) по сравнению с пациентами с ФЭН [18]. 
Таким образом, пациенты с выраженным миксома-
тозом створок МК имеют худшую систолическую 
и диастолическую функцию ЛЖ, что может быть 
обусловлено поражением интрамиокардиального 
ЭЦМ.

У молодых пациентов (средний возраст 19,7 ± 
1,6  лет)  с  классическим  миксоматозным ПМК 
по данным эхокардиографии также было выявлено 
снижение  глобальной продольной  систолической 
деформации по сравнению с пациентами с некласси-
ческим немиксоматозным пролапсом (–15,5 ± 2,9 % 
против –18,7 ± 3,8 %; p = 0,0002) [19]. У последних 
ухудшение продольной систолической деформации 
наблюдалось лишь в септальных сегментах ЛЖ, что 
подтверждено при оценке регионарной деформации 
миокарда у пациентов с тяжелой митральной недо-
статочностью по  данным магнитно-резонансной 
томографии [20].

Подобные изменения сократимости ЛЖ, опре-
деленные  как  кардиомиопатия при пролапсе ми-
трального клапана [19, 21], могут быть вторичными 
на фоне  нарушения  соединительной  ткани,  по-
скольку известно, что строение и функция миокарда 

в большой степени зависят от интрамиокардиального 
ЭЦМ, который представляет собой единый контину-
ум с соединительной тканью створок МК [22].

Существенные изменения произошли и  в по-
нимании молекулярных механизмов формирования 
и прогрессирования ПМК. Основное регулирующее 
влияние на строение ЭЦМ створок митрального кла-
пана оказывает трансформирующий фактор роста 
бета (TGF-β), который, являясь профибротическим 
цитокином,  приводит  к  повышению  экспрессии 
составляющих ЭЦM  (фибриллярного  коллагена, 
фибронектина  и  протеогликанов)  кардиальными 
фибробластами и их деградации через  регулиро-
вание  экспрессии матричных металлопротеиназ. 
У пациентов с миксоматозным ПМК, подвергшихся 
пластике МК, была показана гиперпродукция ЭЦМ 
под влиянием экзогенного TGF-β, опосредованная 
Smad2/3 и p38 МАРК (компоненты классического 
и альтернативного TGF-β сигнальных путей). Также 
показано, что увеличение объема ЭЦМ в створках 
МК  положительно  коррелирует  с  повышением 
экспрессии TGF-β,  а  уровень TGF-β  коррелиру-
ет  с  толщиной  створки,  что  подтверждает  роль 
TGF-β  в прогрессировании миксоматоза  [23,  24]. 
По нашим данным, не только тканевые, но и сы-
вороточные уровни TGF-β повышены у пациентов 
с ПМК (TGF-β1: 15,2 ± 12,3 против 9,3 ± 7,7 нг/мл, 
р = 0,004; TGF-β2: 3,0 ± 1,9 против 2,5 ± 1,2 нг/мл, 
р  =  0,04)  по  сравнению  с  контрольной  группой. 
Повышение концентрации обеих изоформ TGF-β 
в сыворотке крови у пациентов с ПМК взаимосвя-
зано с морфологией МК: повышение TGF-β1 кор-
релирует с толщиной задней створки МК (r = 0,43; 
p =  0,01),  а  концентрация TGF-β2 — с  глубиной 
пролабирования  створок МК  (r = 0,32;  p = 0,05). 
Также  наблюдается  сильная  корреляция между 
концентрацией TGF-β2  и  глобальной продольной 
диастолической скоростью деформации (r = 0,76; 
p = 0,0001)  [25]. У прооперированных пациентов 
с ПМК  сывороточная  концентрация  обеих  изо-
форм TGF-β  также  оказалась  взаимосвязанной 
с морфологией МК после  операции:  повышение 
концентрации TGF–β1  достоверно коррелировало 
с толщиной задней створки МК (r = 0,67; p = 0,016), 
а концентрация TGF-β2 с резидуальным прогибом 
створок МК (r = 0,68; p = 0,007). Эти данные указы-
вают на существенное влияние TGF-β на прогрес-
сирование миксоматозных изменений митрального 
клапана и снижение сократительной способности 
ЛЖ у всех групп пациентов с ПМК [26].

В экспериментальных работах было показано, 
что ингибиторы АПФ и блокаторы рецепторов анги-
отензина II (ИАПФ/БРА) могут снижать экспрессию 
TGF–β и препятствовать  его основным эффектам 
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[27, 28]. Также в работе Geirsson A. et al. (2012) было 
продемонстировано ингибирование  блокаторами 
РАII  продукции ЭЦМ,  индуцированной TGF-β, 
в культуре интерстициальных клеток, полученных 
у пациентов с миксоматозным ПМК, подвергшихся 
пластике МК [23]. В ретроспективном исследовании 
нами было показано, что у пациентов, принимающих 
ИАПФ/БРА, створки митрального клапана оказались 
существенно тоньше (передняя створка: 3,5 ± 1,4 мм 
против  4,2  ±  1,1 мм;  р  =  0,002;  задняя  створка: 
3,7 ± 0,82 мм против 5,0 ± 1,3 мм; р < 0,0001), что 
свидетельствует о меньшей степени миксоматозной 
дегенерации. Схожие данные были получены и при 
анализе  патоморфологических  данных  строения 
створок МК,  удаленных  в  ходе  хирургического 
вмешательства: между группами была достоверная 
разница  по  частоте миксоматозного  утолщения 
створок МК. В  группе  терапии ИАПФ/БРА при-
знаки миксоматоза створок встречались достоверно 
реже, чем в группе без терапии (χ 2 = 8,62, р = 0,003; 
точный  критерий Фишера  р =  0,007). При  этом, 
концентрация TGF-β2  в  сыворотке  крови у паци-
ентов, принимающих ИАПФ/БРА, была в три раза 
меньше, чем у пациентов без терапии (2,2 ± 1,5 нг/мл 
35 против 7,6 ± 0,5 нг/мл; р < 0,00001). Для TGF-
β1 наблюдалась такая же закономерность, несмотря 
на больший разброс показателей (16,1 ± 32,9 нг/мл 
против 55,9 ± 70,7 нг/мл; р < 0,00001) [29]. Пред-
ставленные  результаты позволяют предполагать, 
что  терапия ИАПФ/БРА оказывает  существенное 
влияние на концентрацию TGF-β1  и TGF-β2  в  сы-
воротке  крови,  воздействующих на морфологию 
МК у пациентов с ПМК и согласуются с данными, 
полученными у пациентов с синдромом Марфана, 

у которых также концентрация TGF-β1 была ниже 
у пациентов, получающих лозартан, чем у пациентов 
без терапии [30]. Дальнейшее выполнение проспек-
тивных рандомизированных исследований позволит 
определить место ИАПФ/БРА в медикаментозной 
терапии пролапса митрального клапана.

Помимо наследственных синдромов выделяют 
ряд диспластических фенотипов  (ДФ),  объеди-
ненных на основе общности внешних и/или вис-
церальных признаков и характеризующихся более 
доброкачественным течением [6]:

1. МASS-подобный фенотип;
2. марфаноидная внешность (МВ);
3. элерсоподобный фенотип;
4.  доброкачественная  гипермобильность  су-

ставов;
5. неклассифицируемый фенотип.

MASS-подобный фенотип  (синоним: марфа-
ноподобный фенотип) характеризует  пациентов, 
которые  имеют  пограничное  расширение  корня 
аорты  (Z  около  1,9–2,0)  в  сочетании  с миопией 
и/или пролапсом митрального клапана и наличием 
признаков системного вовлечения соединительной 
ткани менее  5  баллов  (при MASS-фенотипе — 
5 баллов и более).

Марфаноидная внешность
О МВ следует говорить при наличии признаков 

вовлечения костной  системы  [31]  и  отсутствии 
клинически  значимых признаков  вовлечения  ор-
гана  зрения,  сердечно-сосудистой и дыхательной 
систем. Костная  система  считается  вовлеченной, 
если выявлены 4 малых костных признака у лиц 
с астеническим типом телосложения (таблица 3).

Таблица 3
ПРиЗнАки МАРФАноидной ВнеШноСти

№ Признак

1

Один из коэффициентов долихостеномелии:
▪ уменьшение отношения верхнего сегмента к нижнему — (В: Н < 0,89);
▪ увеличение отношения размах рук к росту — (РР: Р > 1,03) при условии нетяжелой степени 
сколиоза

2
Один из признаков арахнодактилии:
▪ симптом запястья;
▪ симптом большого пальца

3 Деформация грудной клетки любой степени (килевидная или воронкообразная деформация 
грудной клетки или ее асимметрия)

4 Вальгусная деформация стопы
5 Плоскостопие
6 Протрузия тазобедренного сустава любой степени
7 Сколиоз или тораколюмбальный кифоз

8 Лицевые дизморфии (не менее двух из пяти: долихоцефалия, энофтальм, гипоплазия скуловых 
костей, антимонголоидный разрез глаз, ретрогнатия)

Примечание: В: Н — соотношение верхней и нижней половины туловища, РР: Р — соотношение размаха рук к росту.
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В диагностике МВ,  как и при распознавании 
иных диспластических фенотипов,  используются 
более мягкие критерии изменения костной системы, 
чем те, которые включены в Гентские критерии для 
оценки  системного  вовлечения  соединительной 
ткани при диагностике синдрома Марфана — ис-
пользуются пограничные значения коэффициентов 
долихостеномелии  (РР:  Р >  1,03  и В: Н <  0,89), 
только два (а не три) из пяти лицевых дизморфий, 
небольшие  деформации  грудной  клетки,  легкое 
плоскостопие и сколиоз [32].

Вместе с тем, даже такие легкие признаки МВ 
имеют  клиническое и прогностическое  значение 
и могут рассматриваться как предикторы фибрил-
ляции  предсердий  и  склеродегенеративных  по-
ражений аорты у лиц старших возрастных  групп 
[33, 42].

Элерсоподобный фенотип включает широкий 
диапазон  состояний  от  «неполного»  синдрома 
Элерса — Данло до весьма легких и клинически 
менее значимых состояний, диагностируемых при 
наличии признаков вовлечения кожи, мышц, суста-
вов, а также сосудов. Главное условие отнесения 
пациента к элерсоподобному фенотипу — наличие 
не менее двух малых признаков вовлечения кожи 
[34].

Доброкачественная гипермобильность суста-
вов  диагностируется  лишь  на  основе  признаков 
повышенной мобильности суставов и может вклю-
чать в себя как случаи повышенной мобильности, 
достигнутой регулярными физическими трениров-
ками, так и гипермобильность суставов, в основе 
которой лежат мутации гена тенасцина-Х и других 
генов, ответственных за формирование структуры 
и функции иных белков ЭЦМ.

Неклассифицируемый фенотип
К неклассифицируемому фенотипу следует от-

носить «неспецифические нарушения соединитель-
ной  ткани». Согласно пересмотренным Гентским 
критериям, к этой категории относятся случаи вы-
явления 5 и более баллов системного вовлечения 
соединительной  ткани  у  лиц моложе  20  лет  без 
расширения аорты и признаков ПМК [2].

Наиболее  распространенным ДФ  является 
МВ — 15 %. Другие ДФ выявляются  существен-
но реже: элерсоподобный фенотип — всего в 2 % 
случаев,  доброкачественная  гипермобильность 
суставов и неклассифицируемый фенотип — по 1 % 
случаев [35].

Интересным и важным в понимании роли МВ 
является установленный нами факт существования 
взаимосвязи между скелетными нарушениями и из-
менениями  структуры и функции  сердца.  Такие 
изменения оказываются тем более выраженными, 

чем больше число и степень выраженности скеле-
топатий [36]. Удалось выявить взаимосвязь между 
некоторыми малыми  аномалиями  сердца  (МАС) 
и их количеством, с одной стороны, и количеством 
и степенью выраженности скелетопатий, с другой. 
Специальное исследование, посвященное изучению 
асимметрии трехстворчатого аортального клапана 
(АТАК), позволило разработать четкие количествен-
ные ЭхоКГ-критерии диагностики этой аномалии 
и доказать ее взаимосвязь со скелетными призна-
ками, сопутствующими МВ [37].

Несмотря  на  значительную  распространен-
ность МВ среди практически здоровых лиц моло-
дого возраста, вопросы клинической значимости 
этого ДФ  остаются  недостаточно  изученными. 
Наши  исследования  показали,  что  практически 
здоровые  лица молодого  возраста  с МВ  харак-
теризуются  более  высоким  уровнем  активности 
симпато-адреналовой  системы  по  сравнению 
с  контролем. Это  подтверждается  результатами 
анализа  вариабельности  ритма  сердца  (ВРС) 
по  данным  суточного  мониторирования  ЭКГ 
и АД (СМАД) [38]. Так, анализ показателей ВРС 
у юношей с МВ и контрольной группы выявил су-
щественное уменьшение временных показателей, 
характеризующих выраженность синусовой арит-
мии у лиц с МВ. Наиболее выраженным снижение 
этих показателей оказались в дневные часы. Такие 
изменения показателей ВРС принято  трактовать 
как признак повышения симпатического тонуса.

Впервые  использованная  нами  для  изучения 
вегетативной регуляции в процессе СМАД батарея 
тестов Ивинга позволила  выявить у практически 
здоровых лиц молодого  возраста  с МВ высокую 
частоту  нарушений  вегетативного  обеспечения, 
преимущественно  за  счет  симпатического отдела 
ВНС. Так,  патологический  результат  активной 
ортостатической  пробы  (АОП),  выражающийся 
в уменьшении коэффициента 30:15 (К 30:15), сни-
жении или избыточном повышении САД и появле-
нии НПР в ортоположении, встречались у половины 
обследованных с МВ и в единичных случаях у лиц 
контрольной группы [39]. У лиц с МВ было выяв-
лено снижение аэробных способностей организма 
по сравнению с контролем и высокая частота на-
рушений процессов  реполяризации и  сердечных 
аритмий  по  результатам СМАД и  нагрузочных 
проб. Так, по данным тредмил-теста у лиц моло-
дого возраста с МВ при сравнении с практически 
здоровыми юношами выявлена  тенденция к  сни-
жению ТФН, а также замедленное восстановление 
частоты пульса и АД в восстановительном периоде, 
что  свидетельствует  о  снижении  адаптационных 
возможностей у лиц с МВ [40]. По результатам хол-
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теровского мониторирования и тредмил-теста у лиц 
с ПМК и МВ значительно чаще, чем у практически 
здоровых лиц,  регистрируются  экстрасистоличе-
ские аритмии.

Выявленные нами признаки повышенной сим-
патической  активности  и  нерациональной  адап-
тации сердечно-сосудистой системы практически 
здоровых лиц молодого возраста с МВ кажутся нам 
неслучайными и хорошо соотносятся с данными, 
полученными при обследовании лиц старших воз-
растных групп с МВ. Эти исследования дали нам 
основание рассматривать МВ в качестве предиктора 
развития  пароксизмальной формы фибрилляции 
предсердий и  склеродегенеративных поражений 
аортального клапана [33, 41].

Приведенные  нами  данные  наглядно  демон-
стрируют  анатомические  и  функциональные 
особенности  сердечно-сосудистой  системы,  вы-
являемые у лиц с МВ. Вместе с тем и сама костная 
ткань у лиц молодого возраста с МВ не является 
функционально  зрелой. При  анализе  работ,  по-
священных  остеопорозу  у  детей  и  подростков, 
обращает на себя внимание выявляемая многими 
авторами взаимосвязь низкой минеральной плот-
ности кости с костными признаками дизэмбрио-
генеза.  Так,  некоторые  исследователи  отметили 
достоверно  чаще  встречающуюся  выраженную 
остеопению  у  подростков  со  сколиозом  (11,9 % 
по  сравнению  с  8,3 %  в  здоровой  популяции). 
Выявлена зависимость степени остеопении от вы-
раженности сколиоза: среди детей с грубой дефор-
мацией  позвоночника  остеопения  определялась 
у 70 % пациентов. В. Г. Арсентьев установил, что 
у детей с с вовлечением костной системы наблю-
дается снижение минеральной плотности костной 
ткани значительнее –1 STD в поясничных позвон-
ках (52,8 и 16,7 % в группе сравнения) и во всем 
скелете (38,9 и 0 %) [42]. По нашим собственным 
данным,  у  лиц  с МВ  регистрируется  снижение 
минеральной плотности кости, что может служить 
предпосылкой раннего формирования остеопороза 
[43].

Суммируя вышеизложенное, можно прийти к за-
ключению, что существует необходимость четкого 
разделения ННСТ на наследственные  синдромы, 
среди которых наиболее распространены АА и пер-
вичный ПМК, и диспластические фенотипы, среди 
которых наиболее распространенным и клинически 
значимым является МВ. Дальнейшие клинические 
и  молекулярно-генетические  исследования МВ 
и ННСТ,  сопровождающихся марфаноподобным 
фенотипом, позволят существенно расширить наши 
представления об этой наследственно детермини-
рованной патологии.
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