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Представлено описание клинического случая 

успешно прооперированной аневризмы восходящей 

аорты у больной с неклассифицируемым наследствен-

ным нарушением соединительной ткани (ННСТ). Про-

демонстрированы трудности фенотипической диагно-

стики наследственных синдромов и важность своевре-

менного выявления стигм дизэмбриогенеза с целью 

проведения углубленного обследования состояния сер-

дечно-сосудистой системы.

Известно, что развитие аневризмы аорты и её рас-

слоение особенно характерно для больных с синдро-

мом Марфана и Луиса-Дитца [1]. Однако подобное 

осложнение может иметь место при целом ряде дру-

гих наследственных нарушений соединительной 

ткани, среди которых помимо синдромов с марфано-

подобным фенотипом встречаются и такие, как син-

дром Элерса-Данло, семейная аневризма грудной 

аорты и ряд других [2]. Приводим пример, иллюстри-

рующий трудности дифференциальной диагностики 

различных наследственных синдромов, осложненных 

развитием аневризмы грудного отдела аорты.

Пациентка Б. 65 лет направлена в поликлинику 

Федерального центра сердца, крови и эндокриноло-

гии им. В. А. Алмазова в связи с выявленным при 

обследовании расширением восходящего отдела 

аорты. Больная с четвертой декады жизни страдает 

артериальной гипертензией. Максимальные цифры 

АД – 220/120 мм рт.ст. Привычные цифры АД – 

140/90 мм рт.ст. В течение последних 7 лет отмечает 

эпизоды потери сознания без видимых причин 

с периодичностью около 3 раз в год, редкие парок-

сизмы фибрилляции предсердий. С 2009 г клиника 

стенокардии напряжения I ФК. При обследовании 

по месту жительства выявлена аневризма восходя-

щего отдела аорты (макс. размер 57 мм) без призна-

ков отслойки интимы, что определило показание 

к протезированию аорты с предварительной корона-

рографией.
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Анамнез. Наследственность по сердечно-сосуди-

стой патологии не отягощена, профессиональных 

вредностей не было. У пациентки было 3 беременно-

сти, одна из которых закончилась мертворождением 

(ребенок с множественными пороками развития). 

Из сопутствующей патологии: диффузно-узловой 

зоб, эутиреоз; бронхиальная астма средней тяжести.

С целью проведения оперативного лечения боль-

ная была госпитализирована. При проведении коро-

нароангиографии выявлен выраженный кальциноз 

и стеноз передней межжелудочковой артерии до 60% 

и стеноз проксимальной трети диагональной артерии 

до 50%.

На КТ-ангиографии грудной и брюшной аорты 

до бифуркации: поперечный размер выводного отдела 

ЛЖ составляет 2,9х1,2 см, аортальный клапан трехствор-

чатый, отмечается расширение восходящей аорты 

на уровне бифуркации легочной артерии до 5,9 см. При-

знаков отслойки интимы аорты не выявлено. Выявлен 

изгиб на уровне перехода нисходящего отдела аорты 

в абдоминальный (рис. 1, 2).

По результатам обследования, несмотря на то, что 

врачи обратили внимание на некоторые фенотипиче-

ские особенности пациентки, в отделении сердечно-

сосудистой хирургии сочли наиболее вероятной при-

чиной развития аневризмы аорты её атеросклероти-

ческое поражение и был сформирован следующий 

диагноз:

Основной: ИБС. Атеросклероз коронарных арте-

рий. Стенокардия напряжения I ФК.

Осложнения: Атеросклеротический кардиоскле-

роз. Аортальная недостаточность II ст. Митральная 

недостаточность II ст. Аневризма восходящего отдела 

аорты. Гипертоническая болезнь III ст. риск 4.

02.10.12 выполнено надкоронарное протезирова-

ние восходящего отдела аорты протезом Vascutek 

28 мм, маммаро-коронарное шунтирование передней 

межжелудочковой артерии в условиях экстракорпо-
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пароксизм фибрилляции предсердий, купированный 

медикаментозно.

Данные гистологического исследования операци-

онного материала: макроскопически – створки кла-

панов гладкие, блестящие, утолщение одной из ство-

рок за счет фиброза; в интиме стенки аорты липид-

ные пятна; микроскопически – признаки 

соединительно-тканной дисплазии и вторичного 

фиброза створок, кистозный медианекроз аорты.

На седьмые сутки после операции пациентка была 

переведена в кардиологическое отделение. При пер-

вичном осмотре обращала на себя внимание низкоро-

слость (рост – 155 см), брахидактилия, голубоватый 

оттенок склер, зубы со стертой коронковой частью, 

«круглая» спина и сколиотическая деформация позво-

ночника. Перечисленные особенности конституции 

позволяли исключить наследственные синдромы 

с марфаноподобным фенотипом, однако давали осно-

вание для проведения дифференциального диагноза 

между одним из типов синдрома Элерса-Данло (наи-

более вероятен сосудистый тип), семейной аневриз-

мой грудного отдела аорты, одним из типов несовер-

шенного остеогенеза. Из-за отсутствия возможности 

проведения молекулярно-генетического исследования 

было решено ограничиться иммуногистохимическим 

анализом материала, полученного во время оператив-

ного вмешательства.

Иммуногистохимия. Выявлена максимальная 

экспрессия коллагена 3 типа. Кроме того, выявлена 

выраженная экспрессия коллагенов 1, 4 и 5 типов 

и умеренная экспрессия коллагенов 2 и 6 типов. Сле-

дует отметить, что сам факт наличия и экспрессии 

коллагена 2 типа не характерен для нормального 

строения стенки грудного отдела аорты.

Таким образом, в отсутствие данных молекулярно-

генетического исследования дифференциальный 

диагноз между такими наследственными синдромами 

как семейный синдром аневризмы грудного отдела 

аорты (речь может идти о спорадической мутации), 

синдром Элерса-Данло (сосудистый тип), несовер-

шенный остеогенез с элерсоподобным фенотипом, 

невозможен. В то же время данные анамнеза (мертво-

рожденный ребенок), наличие фенотипических при-

знаков (низкорослость, брахидактилия, голубоватый 

оттенок склер, зубы со стертой коронковой частью) 

и результаты иммуногистохимического исследования 

позволяют думать о наследственном нарушении сое-

динительной ткани с неклассифицируемым феноти-

пом. Относительно доброкачественное течение забо-

левания позволило пациентке дожить до возраста 

65 лет и развития второго заболевания – ишемиче-

ской болезни сердца и гемодинамически значимого 

стеноза коронарных артерий. Вполне возможно, что 

атеросклеротическое поражение аорты и коронарных 

артерий внесло негативный вклад в развитие и про-

грессирующее течение аневризмы аорты. Таким обра-

Рис. 1. Пациентка Б., 65 лет. Заболевание: Аневризма восходящего отдела 
аорты.
МСКТА, MIP реконструкция изображения грудного отдела аорты. Диаметр 
аорты на уровне синусов – 4,5 см, диаметр аорты на уровне устьев коронарных 
артерий – 4,7 см, диаметр аорты на уровне бифуркации легочной артерии – 
5,9 см, диаметр аорты на уровне брахиоцефального ствола – 5,4 см, дуга 
аорты – 3,3 см, нисходящий грудной отдел аорты – 3 см. В нисходящем отделе 
аорта удлинена с угловой деформацией на уровне диафрагмы. Признаков 
диссекции, пристеночного тромбоза не выявлено. Обызвествленные атеро-
склеротические бляшки нисходящего грудного отдела аорты.

Рис. 2. Пациентка Б., 65 лет. Заболевание: Аневризма восходящего отдела 
аорты. МСКТА, VRT – реконструкция аорты на всем протяжении: восходящий,
нисходящий грудной отделы аорты, абдоминальный отдел аорты, подвздош-
ные и бедренные артерии. Дифференцируется аневризма восходящего отде-
ла аорты. Диаметр аорты, а также ее ветвей на других уровнях не изменен. 

рального кровообращения, кровяной кардиоплегии, 

циркуляторного ареста и антеградной моногемисфе-

ральной церебральной перфузии. Во время операции 

при ревизии кольца аортального клапана было выяв-

лено его расширение до 25 мм, створки полностью 

не смыкались, отмечены надрывы створок по комис-

сурам. Было принято решение об одномоментном 

протезировании АК механическим двустворчатым 

протезом. В послеоперационном периоде имел место 
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зом, диагноз нашей пациентки следует формулиро-

вать следующим образом:

Основной:
1) Неклассифицируемое наследственное наруше-

ние соединительной ткани. Кистозный медианекроз. 

Аневризма грудного отдела аорты. Аортальная недо-

статочность II ст.

2) ИБС. Атеросклеротический кардиосклероз 

Стенокардия напряжения I ФК. Гипертоническая 

болезнь III ст. риск 4.

Протезирование аортального клапана. Надкоро-

нарное протезирование восходящего отдела аорты 

протезом Vascutek 28. МКШ ПМЖА в условиях ЭКК 

и ККП.

Осложнения: Пароксизмальная форма фибрилля-

ции предсердий, пароксизм 05.10.12 (медикаментоз-

ная кардиоверсия).

Представленное клиническое наблюдение заслу-

живает специального обсуждения в связи с тем, что 

сам факт выявления аневризмы грудного отдела аорты 

требует внимательного фенотипического обследова-

1. Loeys B. L., Dietz H. C., Braverman A. C. et al. The revised Ghent nosology for the Marfan 

syndrome. J. Med. Genet. 2010;47:476–85.

2. Inherited Connective Tissue Disorders in Cardiology. Diagnostic and Treatment. Russian 

Journal of Cardiology 2013; 1 (99), Supp l. Russian (Наследственные нарушения сое-

динительной ткани в кардиологии. Диагностика и лечение. Российский кардиологи-

ческий журнал 2013; 1 (99), приложение 1).

ния и поиска генетически детерминированной пато-

логии. Результаты фенотипического обследования 

подтверждают наследственную природу выявленной 

патологии. К сожалению, молекулярно-генетическая 

диагностика одного из наследственных синдромов, 

часто лежащих в основе развития аневризмы грудной 

аорты, была невозможной. Отсутствие указаний 

на семейный характер заболевания дает основание 

думать о спорадической мутации одного из генов, 

ответственных за продукцию коллагенов. Однако из-за 

отсутствия генетического подтверждения мы полагаем 

возможным говорить о неклассифицируемом наслед-

ственном заболевании соединительной ткани, привед-

шем к развитию аневризмы грудной аорты.

Представленное наблюдение демонстрирует воз-

можность развития аневризмы грудной аорты 

не только у лиц с ННСТ с марфаноподобным фено-

типом, но и при целом ряде других наследственных 

синдромов, диагностика которых требует знания 

характерных для них фенотипических признаков 

и проведения специальных исследований. 
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