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группой наследственных нарушений соединительной 
ткани (ННСТ), дает основание рассматривать их с по-
зиций сердечно-сосудистого континуума.

Понятие сердечно-сосудистого континуума вошло в 
медицинский обиход после выхода в свет работы V. Dzau 
и E. Braunwald [4]. Авторы обратили внимание на связь 
между артериальной гипертензией, развитием гипертро-
фии левого желудочка, сахарным диабетом 2-го типа, ожи-
рением и дислипидемией и предложили рассматривать 
вместе всю цепь событий, сопровождающих непрерывное 
развитие сердечно-сосудистых заболеваний, от факторов 
риска до развития хронической сердечно-сосудистой не-
достаточности и смерти. Ю. Н. Беленков и В. Ю. Мареев 
[5] рассмотрели подробно цепь событий, характерных для 
развития сердечно-сосудистого континуума во времени, 
т. е. рассмотрели этот континуум как временной.

Применительно к ННСТ, которые в России часто на-
зывают дисплазиями соединительной ткани (ДСТ), строго 
говоря, следует обсуждать пространственно-временной 
континуум, поскольку в пространстве признаков, описыва-
ющих ту или иную наследственную патологию, каждый из 
них (признаков) изменяется во времени. При этом время 

За 15 лет, прошедших с момента выхода в свет первого 
варианта Гентских критериев [1], молекулярная и клини-
ческая генетика накопила огромный опыт распознавания 
синдрома Марфана (СМ) и ряда близких к нему по фено-
типическим и клиническим проявлениям наследственных 
синдромов. Появились впечатляющие исследования, осно-
ванные на анализе более 1000 случаев СМ, подтвержден-
ного молекулярно-генетическими методами, показавшие 
эффективность выработанных критериев и возможность 
их использования для правильного распознавания СМ [2].

Вместе с тем в номенклатуре генетически детерми-
нированных заболеваний появились новые нозологи-
ческие формы, требующие проведения дифференци-
альной диагностики с СМ, и стало понятно, что многие 
наследуемые синдромы, близкие по своим внешним 
проявлениям к СМ, имеют общие закономерности раз-
вития и опасности возникновения сердечно-сосудистых 
осложнений. Речь идет о таких синдромах, как синдром 
Льюиса—Дитца [3], семейная аневризма аорты, MАSS-
фенотип, семейный пролапс митрального клапана. 
Именно общность сердечно-сосудистых осложнений, 
являющихся основной причиной смерти больных с этой 
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рых является достаточным для установления диагноза. 
Важными дополнительными критериями диагностики 
СМ являются положительный семейный анамнез по СМ 
(САСМ), молекулярно-генетическое исследование мута-
ций гена FBN1 и признаки системного вовлечения со-
единительной ткани (СВСТ) 7 баллов и более.

На вопросах методики определения критериев СВСТ 
следует остановиться подробнее. Согласно подходу, ре-
ализованному авторами ревизованных Гентских крите-
риев, предложен набор признаков или их сочетаний, для 
каждого из которых определен свой диагностический вес 
от 1 до 3 баллов. Ниже приведен перечень признаков и их 
сочетаний, оцениваемых, согласно ревизованным Гент-
ским критериям, определенным числом баллов (табл. 1).

можно рассматривать как непрерывную или как дискрет-
ную величину. В обоих случаях (непрерывная и дискрет-
ная модель) важным является определение начального 
момента диагностики и тех временны́х интервалов, в кото-
рых проводятся повторные обследования. Для упрощения 
понимания проблемы мы разделим обсуждение вопросов 
развития ННСТ во времени (временной сердечно-сосуди-
стый континуум) и взаимоотношения признаков (фенов), 
использующихся для распознавания ННСТ (простран-
ственный фенотипический континуум). Прежде чем пере-
йти к обсуждению заявленной темы, необходимо уточнить 
некоторые вопросы терминологии. Сегодня термины «дис-
плазия соединительной ткани» и «синдром ДСТ» исполь-
зуют как наименее важные клинические диагнозы, кото-
рые предлагается устанавливать на основании нескольких 
признаков дизэмбриогенеза или условно избранного поро-
гового значения баллов [6]. В противоположность такому 
подходу мы далее будем употреблять термины «диспла-
зия» и «диспластический» как синонимы понятия «на-
следственные нарушения соединительной ткани». Первая 
часть нашей работы посвящена анализу временнóго сер-
дечно-сосудистого континуума на примере СМ.

Несмотря на отсутствие в медицинском обиходе по-
нятия «временной диспластический континуум», под 
этим термином следует понимать цепь клинических со-
бытий, связанных с прогрессией патологических про-
цессов, происходящих в органах и тканях вследствие 
патологической мутации известных генов. К наиболее 
изученным ННСТ относятся СМ и ряд близких ему ге-
нетически детерминированных заболеваний, которые 
можно рассматривать во времени как непрерывную 
цепь событий с постепенным нарастанием размера 
аневризмы аорты до смерти, вызванной разрывом или 
расслоением аорты, или нарастающей сердечной недо-
статочностью вследствие отрыва хорд митрального кла-
пана и тяжелой митральной регургитации (см. рисунок).

На рисунке представлены основные подходы к диа-
гностике СМ, согласно ревизованным Гентским кри-
териям (2010), и основные патологические процес-
сы, ведущие к развитию сердечной смерти[6]. Видно, 
что основными критериями диагностики СМ сегодня 
признаны расширение аорты, определенное с учетом 
Z-критерия, и эктопия хрусталика (ЭХ), сочетание кото-

Та бл и ц а 1. Оценка признаков СВСТ

Признак Балл

Симптомы большого пальца и запястья 3
Симптомы большого пальца или запястья 1
Воронкообразная деформация грудной клетки 1
Килевидная деформация грудной клетки или ее 
асимметрия

2

Вальгусная деформация стопы 2
Плоскостопие 1
Спонтанный пневмоторакс 2
Дуральная эктазия 2
Протрузия тазобедренного сустава 2
Отношение верхней части туловища к нижней + 
отношение размаха рук к росту при отсутствии вы-
раженного сколиоза

1

Сколиоз или тораколюмбальный кифоз 1
Недоразгибание локтя 1
Наличие трех из пяти лицевых дизморфий 1
Стрии 1
Миопия 3 дптр и более 1
ПМК 1

Алгоритм диагностики СМ и его временной сердечно-сосудистый континуум.
СМ — синдром Марфана; САСМ — отягощенный по СМ семейный анамнез; СВСТ — системное вовлечение соединительной ткани; 
ЭХ — эктопия хрусталика; ПМК — пролапс митрального клапана; ХСН — хроническая сердечная недостаточность.
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следует начать с взаимоотношений между геном и фе-
ном, генотипом и фенотипом.

Современная генетика определяет ген как дискрет-
ную единицу наследственности, а фен — как генетиче-
ски обусловленный признак. Под генотипом понимают 
совокупность аллелей различных генов, а под фено-
типом — совокупность признаков индивидуума [11]. 
С развитием генетики стало понятным, что число генов 
конечно, а число фенов бесконечно и «изучение фенома 
зависит лишь от того, как далеко мы хотим продвигать-
ся в его описании» [12]. Строго говоря, речь идет не о 
бесконечном числе самих фенов, а о бесконечном числе 
принимаемых ими значений и вариантов их сочетания. 
Понимая это, далее для краткости мы будем говорить о 
бесконечном числе фенов. Авторы подчеркивают, что 
задачей генетики человека является установление соот-
ношения генотипов и фенотипов in vivo, а задача меди-
цины — дальнейшие систематизация и уточнение кли-
нических фенотипов в стремлении уменьшить их этио-
логическую гетерогенность.

Взаимосвязь генотипа и фенотипа крайне сложна, 
и каждый ген в процессе развития организма оказыва-
ет влияние на множество фенотипических признаков 
(плейотропизм), а на один и тот же признак оказывает 
влияние множество генов (полимерия). Например, мута-
ции гена FBN1, как сегодня хорошо известно, приводят 
к развитию аневризмы аорты, развитию эктопии хруста-
лика, ПМК и многим другим изменениям в органах и 
тканях. Вместе с тем хорошо известно, что в основе по-
явления ряда диспластических признаков могут лежать 
мутации различных генов. Так, ПМК может быть пер-
вичным, связанным с несколькими локусами генов-кан-
дидатов [13], а может сопутствовать ряду генетически 
детерминированных заболеваний, таких как синдром 
Льюиса—Дитца, несовершенный остеогенез, синдром 
Элерса—Данло (СЭД) и т. д. Сегодня очевидно, что су-
ществует «единство бесконечного числа признаков и 
конечного числа генов» [14], а центральной проблемой 
генетики становится изучение фенотипа.

Если принять определение фенотипа как совокуп-
ности признаков индивида, то эту совокупность мож-
но представить себе как некое пространство признаков. 
Каждый признак может находиться в диапазоне нормы, 
может выходить за ее пределы и тогда рассматривается 
как отклонение от нормы. Наконец, при резко выражен-
ном выходе значения некоторых признаков за пределы 
допустимых колебаний они становятся патологическими 
и сами по себе превращаются в моносимптомные насле-
дуемые заболевания. Не следует, конечно, забывать, что 
выявление такого патологического признака заставляет 
искать патологические изменения в других органах, по-
скольку, как мы уже отмечали, мутации одного гена мо-
гут влиять на формирование нескольких патологических 
признаков. В рамках обсуждаемой проблемы уместно 
упомянуть мутации гена FBN1, ведущие к развитию па-
тологических изменений в разных органах и тканях.

Здесь важно подчеркнуть, что любая генетически де-
терминированная патология, хотя и является наследуе-
мой, может возникать в результате спонтанных мутаций. 
Так известно, что СМ в 25% случаев возникает у лиц с 
не отягощенной по этому заболеванию наследственно-
стью, т. е. имеет место спонтанная мутация гена FBN1 
de novo. Есть все основания утверждать, что патологиче-
ские признаки, относящиеся к другой наследуемой па-
тологии соединительной ткани, также могут возникать в 
результате спонтанных генных мутаций.

Суммируя сказанное, можно представить себе 
n-мерное пространство признаков, в котором значения 
каждого признака могут варьировать в достаточно ши-
роком диапазоне, — от варианта нормы до выраженной 
патологии, в ряде случаев моносимптомной моногенной 

Как видно из представленного перечня, авторы ре-
визованных Гентских критериев отказались от исполь-
зовавшегося в предыдущей версии Гентских критериев 
подхода, согласно которому следовало оценивать си-
стемную вовлеченность и патологические изменения в 
отдельных органах и системах. Они объединили в поня-
тие «признаки системного вовлечения соединительной 
ткани» наиболее значимые признаки, характеризующие 
изменения в разных органах [1]. Кроме того, из переч-
ня исключены признаки, характеризующиеся низкой 
для распознавания СМ специфичностью (гипермобиль-
ность суставов, повышенная растяжимость кожи и др.). 
Оценка признаков СВСТ 7 баллов в сочетании с расши-
рением аорты является достаточным основанием для 
установления диагноза СМ.

Особые трудности возникают при диагностике СМ 
у лиц до 20 лет, у которых Z-критерий считается диа-
гностически значимым, если он равен 3 и более. При 
наличии недостаточного уровня СВСТ (менее 7 баллов) 
и/или пограничном значении показателя, характеризу-
ющего ширину корня аорты (Z-критерий менее 3, без 
мутации гена FBN1), авторы ревизованных критериев 
предлагают использовать термин «неспецифическое на-
рушение соединительной ткани» и продолжать эхокар-
диографическое наблюдение вплоть до выявления зна-
чимой дилатации корня аорты (Z-критерий 3 и более).

Если говорить о развитии цепи патологических собы-
тий во времени, то, как видно на рисунке, основные угро-
зы для жизни больного лежат в опасности разрыва и/или 
расслоения аорты, а также нарастающей ХСН, вызванной 
аортальной и/или митральной регургитацией. В свою 
очередь в основе аортальной регургитации лежит про-
грессирующее расширение аорты, а в основе митральной 
регургитации — расширение митрального кольца и де-
фекты клапанного аппарата, связанные с сопутствующим 
СМ пролапсом митрального клапана (ПМК), который ча-
сто осложняется миксоматозом створок, отрывом хорд и 
митральной регургитацией. Нельзя отказаться от мысли о 
том, что в основе ХСН может лежать и ремоделирование 
сердца, связанное с изменениями соединительнотканного 
каркаса и нарушениями структуры и функции экстрацел-
люлярного матрикса сердца при СВСТ. Во всяком случае 
при СМ нередко встречается тяжелое нарушение сократи-
тельной функции миокарда без выраженного клапанного 
поражения, которое сегодня многие авторы расценивают 
как связанную с СМ кардиомиопатию [8]. Высказыва-
ются предположения о том, что некоторые мутации гена 
FBN могут напрямую вести к нарушению сократитель-
ной функции миокарда либо делать это опосредованно 
через трансформированный фактор роста β. Мы считаем 
уместным на основании накопленных данных говорить о 
существовании диспластической кардиомиопатии, кото-
рая может проявляться и аритмическим синдромом, и на-
рушениями сократительной функции сердца. На рисунке 
эта связь СВСТ и кардиомиопатии обозначена стрелками, 
идущими как от ПМК, так и от блока признаков СВСТ.

Таким образом, рассмотрение СМ с позиций 
временнóго континуума дает нам возможность понять 
основные угрозы со стороны сердечно-сосудистой си-
стемы и продумать стратегию ведения таких больных. 
Именно успехам медицинской науки мы обязаны тому, 
что продолжительность жизни этих больных за послед-
ние 30 лет увеличилась на 30 лет [10].

Вопрос о пространственном фенотипическом конти-
нууме заслуживает специального обсуждения, посколь-
ку непонимание закономерностей, формирующих те 
или иные признаки ННСТ и стигмы дизэмбриогенеза, 
а также подходов к диагностике различных синдромов 
и фенотипов может привести и уже привело к исполь-
зованию весьма произвольных подходов к диагностике 
ННСТ (дисплазий соединительной ткани). Обсуждение 
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(в квадратных метрах). При значении Z-критерия менее 
2 и отсутствии других признаков СВСТ можно рассма-
тривать расширение аорты как изолированную малую 
аномалию сердца. При величине Z-критерия 2 и более 
вне связи с другими признаками дизэмбриогенеза можно 
говорить об изолированном расширении аорты или, если 
имеет место связь с другими признаками ННСТ (пролапс, 
изменения кожи и скелета), речь может идти о MASS-
фенотипе. Наконец, при сочетании больших критериев 
(ЭХ + расширение аорты) речь идет о СМ. Те же законо-
мерности можно проследить на примере ПМК, который 
может быть всего лишь «эхокардиографической болез-
нью» либо малой аномалией сердца, но может также вы-
ступать в роли самостоятельного синдрома ПМК, обычно 
наследуемого по аутосомно-доминантному типу [15] с 
несколькими локусами генов-кандидатов [13], но с ред-
кими случаями сцепления с Х-хромосомой [16], или быть 
проявлением плейотропности при разных генетически 
детерминированных заболеваниях (СМ, СЭД, синдрома 
Льюиса—Дитца и др.). В табл. 2 представлены далеко не 
все признаки, оцененные авторами ревизованных Гент-
ских критериев как обладающие высокой специфично-
стью. Например, можно рассмотреть такой признак, как 
арахнодактилия, которая, согласно ревизованным Гент-
ским критериям, в случае сочетания симптомов большого 
пальца и запястья оценивается наибольшим числом бал-
лов (3 балла). При этом оговариваются условия для по-
ложительной оценки симптомов: большой палец должен 
выступать за ульнарный край кисти на всю дистальную 
фалангу, равно как и симптом запястья считается положи-
тельным, если дистальная фаланга мизинца полностью 
ложится на большой палец. Вместе с тем легко предста-
вить себе ситуацию, когда дистальная фаланга лишь ка-
сается большого пальца, находит на него на четверть, на 
треть и т. д. Следует ли учитывать такие «неполные» сим-
птомы или необходимо строгое соблюдение описанных 
выше критериев, в настоящее время остается неясным и 
лишь дальнейшее накопление данных позволит уточнить 
клиническую значимость «мягких» критериев.

Как мы уже отмечали, число сочетаний различных 
значений признаков, позволяющих описать фенотип 

ННСТ, какой, например, является ЭХ или ПМК. Вари-
ативность некоторых признаков, использующихся для 
распознавания ННСТ, представлена в табл. 2.

Мы выбрали всего 8 признаков, из которых первые 
четыре были исключены из Гентских критериев после ее 
пересмотра как обладающие низкой специфичностью. Не-
смотря на это, все они в случае выхода за пороговые значе-
ния должны расцениваться как неспецифическое проявле-
ние целого ряда других ННСТ, а уточнение генетического 
дефекта требует проведения специальных исследований. 
Значения четырех приведенных в табл. 2 специфичных 
для СМ признаков также могут быть разными, но в слу-
чае выхода хотя бы одного из них за пороговое значение он 
(признак) становится самостоятельным наследственным 
заболеванием, а в случае сочетания нескольких таких при-
знаков появляются основания думать о наличии у пациен-
та полисистемного ННСТ, каковым является СМ.

В табл. 2 приведен пример миопии как одного из при-
знаков, участвующих в оценке СВСТ и диагностике СМ. 
Известно, что умеренная миопия является достаточно 
распространенным явлением среди населения и при от-
сутствии других отклонений может рассматриваться как 
изолированный признак дизэмбриогенеза. Миопия более 
3 дптр весьма распространена у больных с СМ, имеет 
тенденцию к раннему началу, значимой выраженности 
и быстрому прогрессированию и потому может рассма-
триваться как один из симптомов этой наследуемой па-
тологии. Наконец, крайняя степень слабости связочного 
аппарата цилиарного тела приводит к развитию ЭХ. По-
следняя в свою очередь может быть самостоятельным ге-
нетически детерминированным заболеванием (семейная 
ЭХ), но при известном сочетании с другими признаками 
(расширением аорты) может рассматриваться как один из 
патогномоничных симптомов СМ.

Другой пример, рассмотренный в табл. 2, — расши-
рение аорты на уровне синусов Вальсальвы. Известно, 
что пограничное расширение аорты, выявленное при 
эхокардиографии и рассчитанное с учетом показателей 
роста и массы тела, встречается нередко и определяет-
ся по величине Z-критерия, равного отношению диаме-
тра аорты (в сантиметрах) к площади поверхности тела 

Та бл и ц а 2. Примеры возможных значений признаков, участвующих в диагностике СМ и ряда родственных ННСТ и 
обладающих низкой (1—4) и высокой (5—8) специфичностью [7]

Признаки
Значения признаков

Возможное ННСТ
1 2 3 4

С низкой специфичностью:
мобильность суставов по 
Beighton, баллы

0—1 2 3 4 и более Доброкачественная гипермо-
бильность суставов, один из 
типов СЭД, СМ и др.

растяжимость кожи, см 1—1,9 2,0—2,9 3,0—3,9 4,0 и более Один из типов СЭД, СМ и др.
арковидное небо, см До 1,9 2,0—2,9 3,0—3,9 4,0 и более Один из типов СЭД, СМ и др.
рецидивирующие и послеопера-
ционные грыжи

Формализация признака затруднена (количество 
грыж, частота рецидивов и пр.)

Один из типов СЭД, СМ и др.

С высокой специфичностью:
отношение размаха рук к росту До 1,0 1,0—1,02 1,03—1,04 1,05 и более Семейный марфаноидный 

хабитус
OMIM 154705 или СМотношение верхней части туло-

вища к нижней
До 0,90 0,89—0,88 0,87—0,85 До 0,85

миопия, дптр До 1,0 1—1,9 2,0—2,9 3,0 и более Семейная эктопия хрусталика
OMIM 129600 или СМ

пролапс створки за уровень 
МК, см

0—0,9 1—1,9 2,0—2,9 3,0 и более Семейный пролапс митрального 
клапана
OMIM 157700 или СМ

ширина аорты, Z-критерий
(у лиц старше 20 лет)

1,0—1,2 1,3—1,6 1,7—1,9 2,0 и более Семейная аневризма грудной 
аорты
OMIM 607086 или СМ
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му с указанных позиций, необходимо прежде всего прове-
сти анализ чувствительности и специфичности отдельных 
признаков и отобрать те из них, которые имеют наиболь-
шую клиническую значимость и высокую специфичность 
в диагностике того или иного ННСТ (см. выше).

Все сказанное свидетельствует о том, что лишь даль-
нейшее накопление знаний и отработка диагностиче-
ских алгоритмов могут способствовать совершенство-
ванию диагностики СМ и родственных ему ННСТ.

Поскольку молекулярно-генетическая и современная 
гистохимическая диагностика ННСТ остается малодо-
ступной для практического врача, приходится признать, 
что знание клинических и фенотипических признаков в 
настоящее время продолжает играть главенствующую 
роль в их диагностике.

Исходя из сказанного, нами предложен классифи-
кационный подход, согласно которому все ННСТ (по-
мимо тех, которые имеют доказанную современными 
методами моногенную природу) рассматриваются как 
полигенно-мультифакториальные состояния и делятся 
на синдромы и фенотипы на основе общности внешних 
или висцеральных признаков.

К ДСТ следует относить такие диспластические 
синдромы и фенотипы (ДСиФ), как марфаноподобный 
фенотип, MASS-фенотип, ПМК, марфаноидная внеш-
ность, элерсоподобный фенотип, смешанный фенотип, 
синдром гипермобильности суставов.

Кроме того, мы предложили выделять неклассифи-
цируемый фенотип в случае выявления шести и более 
стигм дизэмбриогенеза, но при условии подтвержденно-
го факта семейного накопления наследственного дефекта 
и лабораторных данных, свидетельствующих о наруше-
ниях метаболизма соединительной ткани. Заметим, что 
каждый из названных ДСиФ в зависимости от жесткости 
используемых диагностических критериев и возраста 
может отвечать критериям полигенно-мультифактори-
альных состояний и включать в себя варианты, близкие 
к норме, самостоятельные наследуемые синдромы и быть 
плейотропным проявлением других моногенных ННСТ.

Использование международных рекомендаций да-
ет возможность исключить наиболее тяжелые и кли-
нически значимые формы ДСиФ (марфаноподобный 
фенотип, элерсоподобный фенотип, миксоматозный и 
семейный ПМК), характеризующиеся системным во-
влечением соединительной ткани, полиорганностью 
и полисистемностью патологии и прогредиентным ха-
рактером течения. В таком случае в группу ДСиФ будут 
включены пациенты с доклиническими формами этой 
патологии, а полиорганность и полисистемность, равно 
как и прогредиентность течения, таких отклонений еще 
предстоит доказать.

При этом мы вовсе не отрицаем важности изучения 
количества и степени выраженности отдельных стигм 
дизэмбриогенеза, однако лишь при условии обсуждения 
информативности конкретных признаков и признания 
того факта, что на основании формального подсчета 
количества признаков не может строиться диагности-
ка ННСТ. Более того, мы предложили выделять группу 
лиц с повышенной диспластической стигматизацией, к 
которой следует относить пациентов с большим числом 
стигм дизэмбриогенеза. Изучение конкретных призна-
ков, уточнение их пороговых значений, несомненно, бу-
дут способствовать накоплению научных знаний об их 
диагностической ценности.

Вместе с тем сегодня практический врач, наблюда-
ющий за больным, должен уметь выявлять внешние и 
висцеральные признаки ДСТ и диагностировать наибо-
лее распространенные ДСиФ, помня о том, что каждый 
из них имеет полигенно-мультифакториальную природу 
и включает широкий спектр состояний — от вариантов, 
близких к норме, до клинически значимых синдромов.

индивида, бесконечно, однако для описания состояния 
соединительной ткани и ее нарушений используется не-
сколько десятков внешних и висцеральных признаков, 
или стигм, дизэмбриогенеза.

Часть этих признаков имеют качественный описа-
тельных характер (послеоперационный шов типа па-
пиросной бумаги, вялая кожа; короткая уздечка языка, 
варикозно расширенные вены и т. п.), в то время как 
другие могут быть описаны количественно (рост, масса 
тела, размах рук, растяжимость кожи, высота неба, ши-
рина аорты, степень ПМК и т. п.).

При этом вариативность признаков и допустимые 
пределы колебаний каждого из них принято оценивать 
путем определения средних значений измеряемого при-
знака и величины среднеквадратического отклонения. 
Принято считать, что диапазон допустимых колебаний 
любого из признаков определяется как значение M ± 
1,96 σ. Выход признака за пределы ± 1,96 σ принято обо-
значать как отклонение от нормы [17] и рассматривать 
его в таком случае как признак (стигму) дизэмбриогене-
за. Если же значение признака выходит за пределы 3 σ, 
можно полагать, что в основе такого выраженного от-
клонения лежит генетический дефект.

Таким образом, в пространстве признаков каждый из 
них может принимать различные значения и возможно 
бесконечное количество комбинаций значений отдельных 
патологических значений признаков, например, изолиро-
ванное расширение корня аорты, сочетание расширения 
корня аорты с ЭХ, с выраженной миопией, с различными 
костными, кожными и/или суставными признаками.

Все это и составляет пространственный фенотипиче-
ский континуум, в котором существует бесконечное раз-
нообразие фенотипов, а наследуемые нарушения могут 
быть представлены либо единичным патологическим 
признаком, либо различными их комбинациями.

Таким образом, следует согласиться с мнением, что 
все ННСТ составляют фенотипический соединитель-
нотканный континуум, начинающийся от известных 
полисистемных синдромов и заканчивающийся моно-
системными и моносимптомными [18].

Что же касается умеренно выраженных отклонений в 
величине отдельных признаков, то выход любого из них 
за пределы допустимых колебаний встречается часто и 
на практике при детальном фенотипическом обследо-
вании у подавляющего большинства пациентов удается 
обнаружить несколько признаков дизэмбриогенеза. Так, 
по данным нашего сотрудника Е. В. Тимофеева [19], 
проведшего фенотипическое обследование 430 пациен-
тов молодого возраста, среднее число стигм дизэмбрио-
генеза составило 4,2 ± 2,0.

Понятно, что среднее число признаков, выявляющих-
ся при обследовании, характеризует вершину нормаль-
ного распределения и никак не может быть принято в 
качестве порогового для диагностики ДСТ. Если принять 
за пределы допустимых колебаний числа признаков M ± 
2 σ, то получится, что при 95% уровне вероятности пре-
дел допустимых колебаний числа стигм дизэмбриогенеза 
составляет 0—8. Эти данные лишь подтверждают точку 
зрения генетиков, полагающих, что дисморфогенетиче-
ские признаки широко встречаются у практически здоро-
вых лиц, но наличие пяти признаков и более указывает 
на необходимость более внимательного обследования на 
предмет врожденной или наследственной патологии [11].

Приходится с сожалением констатировать, что сто-
ронники учения о НДСТ на практике игнорируют эти 
основополагающие постулаты генетики и полагают, что 
достаточно выявления некоторого порогового числа 
признаков, чтобы установить диагноз синдрома ДСТ [6].

Ошибочность такого диагностического подхода с пози-
ций представлений о пространственном фенотипическом 
континууме нам кажется очевидной. Рассматривая пробле-
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