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П
оследние десятилетия ознаменовались 

успехами в диагностике и лечении синдрома 

дисплазии соединительной ткани (ДСТ). В 

отечественной литературе общепризнанным счи-

тается деление дисплазии соединительной ткани 

на дифференцированную и недифференцирован-

ную формы [6,9,12]. Классическими проявления-

ми дифференцированной ДСТ являются хорошо 

известные наследственные синдромы Марфа-

на, Элерса-Данло, Лобштейна-Вролика, Холта-

Орама [7]. Для дифференцированной дисплазии 

определены тип наследования, клиническая кар-

тина, биохимические дефекты [2]. Однако наибо-

лее часто встречается ДСТ с набором фенотипи-

ческих признаков, не соответствующих ни одному 

из наследственных синдромов –недифференци-

рованная форма [6,7,9,12]. 

Недифференцированный синдром ДСТ (НСДТС) 
может иметь наследственную природу, а также приоб-
ретенный генез в результате влияния разнообразных не-
благоприятных факторов на плод в период его внутриу-
тробного развития, что при определенной генетической 
предрасположенности приводит к дизэмбриогенезу 
[1,6,9]. НСДТС представляет собой генетически гетеро-
генную группу, характеризующуюся различными клини-
ческими проявлениями в зависимости от пенетрантно-
сти гена [14]. Функциональная неполноценность волокон 
соединительной ткани может вначале не проявляться, 
но патологический материал способен накапливаться в 
поколениях, и у членов семьи проявляются то один, то 
другой признак [6]. Поиск факторов как средовых, так и 
генетических, предрасполагающих к развитию СДСТ, яв-
ляется весьма актуальной проблемой.

Цель исследования: проследить характер разви-
тия НСДСТ с учетом выявления микроаномалий у род-
ственников для выяснения факторов, предрасполага-
ющих к его развитию. 

Материал и методы. Обследована 61 семья: про-
банды и родственники I, II, III степеней родства. Отбор 
семей осуществлялся по пробанду (дети в возрасте 
3-16 лет) с эхокардиографическими признаками про-
лапса митрального клапана (ПМК) и/или аномально 
расположенными хордами. Всего обследовано 369 че-
ловек: 61 пробанд, 123 челове ка – родственники I сте-
пени родства, 172 человека – II степени, 21 человек – III 
степени. Эхокардиографически малые аномалии раз-
вития сердца верифицированы у всех детей и у 73,9% 
родителей. ПМК определялся в 15,3% и 26,8% случа-
ев, аномально расположенная хорда (АРХ) – в 38,8% и 

9,8 %, их сочетание – в 38,8% и 63,4% у детей и взрос-
лых соответственно.

Дети были разделены на следующие возрастные 
группы: (3-6 лет – 30 детей, 7-11 лет – 31 ребенок, 12-
16 лет – 24 ребенка), мальчиков – 50, девочек – 35. 
Средний возраст родителей составил 30,4±0,41года 
(мужчин 35, жен щин 61). Группой сравнения (контроль-
ная группа) послужили 29 детей в возрасте 3-16 лет, не 
имеющих малых аномалий сердца (MAC), а также 60 их 
родственников.

На каждую семью составлялась специально разра-
ботанная инфор мационная карта, с помощью которой 
проводилась формализация призна ков. Для оценки 
частоты и характера внешних стигм дизэмбриогенеза 
у пробандов и их родственников изучали 56 признаков. 
Исследование включало определение типа консти-
туции, эхокардиографию с допплеранализом. Стати-
стическую обработку материала проводили с исполь-
зованием компьютерных программ «Microsoft Exel» и 
«Вiostat». Вычисляли t-критерий Стьюдента с поправ-
кой Бонферрони, парный коэффициент корреляции.

Результаты и обсуждение. Исследование пока-
зало наличие признаков НСДСТ у родственников всех 
трех степеней родства. Среднее количество стигм у 
детей было 9,6±0,27 на одного ребенка, причем в воз-
расте 3-6 лет – 7,86±0,44, 7-11 лет – 10,87±0,41, 12-16 
лет – 10,2±0,37. Выявленная тенденция уменьшения 
количества признаков в младшей возрастной группе 
соответствует результатам исследования И.А. Викто-
ровой [3], в которых отмечено, что при рождении ре-
бенка ко личество стигм минимально, а с возрастом – 
увеличивается.

У родственников II поколения среднее количество 
стигм составило 8,37±0,23, III поколения 3,09±0,13. 
Отмечается достоверное на растание числа стигм 
дизэмбриогенеза у детей по сравнению с родствен-
никами II (р<0,005) и III поколения (р<0,002). У ближай-
ших родственников детей с ДСТ выявлены идентичные 
стигмы дизэмбриогенеза. Частота их возрастает соот-
ветственно степени родства. Данные результаты мож-
но объяснить накоплением генетического мате риала в 
поколениях. Возможно, это пример модифицирующе-
го влияния генотипа на проявление патологического 
гена, то есть взаимодействие ге нов, названное С.Н. 
Давыденковым «усилительным тропизмом».

Наиболее высока частота встречаемости признаков 
синдрома дисплазии соединительной ткани (СДСТС) 
сердца у родст венников I степени родства (табл. 1).

НСДСТ встречается у матерей в 91,8% и у отцов – в 
57,1% случаев, что позволяет предположить наслед-
ственный характер соединитель нотканной дисплазии 
с превалированием так называемого «материнского 
эффекта». 

Высока встречаемость НСДСТ у родственников III 
степени родства Частота его встречаемости у бабу-
шек и дедушек составляет 60,9%, у братьев и сестер 
родителей – 67,7%. 

При анализе характера и частоты фенотипических 
признаков СДСТ, обнаруживаемых при внешнем осмо-
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тре у детей и их родителей (табл. 2), было установлено, 
что достоверно чаще у детей с СДСТ, чем в контроль-
ной группе, выявлены такие стигмы дизэмбриогенеза 
как раздвоенный подбородок, гипертелоризм глаз, го-
лубые склеры, эпикант (р<0,05), высокое или готиче-
ское небо, III тип мочки уха (р<0,01), воронкообразная 
грудная клетка, гипертелоризм сосков (р<0,05), кры-
ловидные лопатки (р<0,01), двузубец стопы, сандале-
видная щель (р<0,05). 

 У матерей и отцов пробандов внешний фенотип 
формировали высокое небо (р<0,01), III тип мочки уха 
(р<0,05) воронкообразная грудная клетка (р<0,05), 
крыловидные лопатки (р<0,01), гиперэктензия дис-

тальных фаланг (р<0,05), двузубец стопы (р<0,05), 
сандалевидная щель стопы (р<0,01) II палец на стопе 
больше I (р<0,05), варикозное расширение вен (р< 
0,05).

У родственников III поколения (бабушки, дедушки) 
регистрировались такие стигмы дизэмбриогенеза как 
ранняя седина волос, синофриз, высокое небо, ран-
нее выпадение зубов, сандалевидная щель, двузубец 
стопы, II палец на стопе больше I (табл. 3).

Достоверно часто встречаемыми признаками у 
родственников II сте пени родства являются: ранняя 
седина волос, высокое небо, II палец на стопе больше 
I, плоскостопие, остеохондроз с юношеского возрас-

Таблица 1 
Частота встречаемости признаков СДСТ сердца у родственников I степени родства

Категория Степень родства Всего
(абс.)

с СДСТ
(абс.) %

Родители
мать 61 57 93,5

отец 35 20 57,1

Сибсы
брат 13 13 100

сестра 13 11 84,6

Таблица 2
Частота фенотипических признаков СДСТ у детей и их родителей (%)

Признак

Дети Родители

контрольная группа 
(n=29) дети с СДСТ (n=85) контроль ная группа 

(n=31)
детей с СДСТ 

(n=77)

Синофриз 19,2 23,5 9,6 33,7

Ямка на подбородке 0 25,8 0 16,8

Гипертелоризм глаз 0 22,3 0 6,4

Голубые склеры 0 22,3 0 3,8

Эпикант 0 20,0 0 10,3

Высокое небо 0 68,2 0 51,9

Готическое небо 0 18,8 0 5,2

Аномалии прикуса 3,8 16,5 0 3,8

Оттопыренные уши 11,5 23,5 6,4 11,6

III тип мочки уха 0 42,3 0 45,4

Гипоплазия мочки 0 9,4 0 9Д

Повышенная растяжимость кожи 0 9,4 0 3,8

Депигментация 0 5,8 0 2,6

Стрии 0 5,8 0 14,6

Множество пигментных пятен 0 14,1 0 10,4

Воронкообразная клетка 0 30,6 0 23,4

Плоская грудная клетка 0 10,5 0 11,7

Крыловидные лопатки 0 58,8 0 54,5

Арахнодактилия 0 8,2 0 6,5

Положительный тест запястья 0 15,2 0 7,8

Положительный тест большого 
пальца

0 29,4 0 18,1

Двузубец стопы 11,5 36,4 12,9 29,8

«Сандалевидная щель» стопы 11,5 41,2 19,3 46,7

II палец стопы > I 0 20 9,6 25,9

Плоскостопие 0 15,3 0 7,8

Сколиоз 0 11,7 0 10,4

Варикозное расширение вен 0 3,5 0 35,1

Грыжи 0 12,9 0 18,2

Гипертелоризм сосков 0 15,3 0 16,9
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та, вари козное расширение вен, грыжи, ранняя седина 
волос (р< 0,05).

Одним из основных манифестирующих признаков 
недифференцированной ДСТ является синдром ги-
пермобильности суставов (СГС). У детей 3-6 лет СГС 
легкой степени (3-4 балла по P.Beighton) отмечен в 
40%, выраженный (5-8 баллов) – в 47,6% и генерали-
зованый (9 баллов) – в 13,4% случаев. В возрастной 
группе 7-11 лет легкий СГС диагностирован у 9,7% де-
тей, выраженный – у 87,1%, в возрасте 12-16 лет ве-
рифицировали легкий и выраженный СГС в 20,8% и 
70,8% случаев соответственно.

Большее число детей с легким СГС в возраст-
ной группе 3-6 лет, возможно, связано с явлением 
физиологической гипермобильности. СГС в парах 
ребенок-родители выявлен во всех случаях. Сустав-
ная гипермо бильность выявлена у двух родите-
лей в 24,6% семей, только у отцов – в 6,6%, только 
у матерей – в 65,6%, что можно объяснить большей 
распро страненностью СГС в женской популяции, а в 
ряде случаев невозможно стью обследования отцов. 
Градация выраженности СГС у родителей: лег кий – в 
27,9% случаев, выраженный – в 72,1%. Выявлена кор-
реляционная связь выраженности СГС у детей и ро-
дителей (г =+0,44, р< 0,05).

Таблица 3
Частота фенотипических признаков СДСТ 

у родственников II степени родства

Признак Контрольная 
группа (n=42)

Бабушки, 
дедушки детей 
с СДСТ (n=86)

Ранняя седина волос 0 29,1
Синофриз 14,2 22,1
Высокое небо 0 24,4
«Сандалевидная 
щель» стопы

7 19,7

II палец на стопе 
больше I

0 30,2

Двузубец стопы 0 16,3
Плоскостопие 0 15,1
Остеохондроз 0 11,6
Варикозное 
расширение вен

0 33,7

Грыжи 0 20,9
Ранняя седина волос 0 29,1

Установлена прямая корреляционная связь между 
количеством стигм и степенью суставной гипермобиль-
ности (г=+0,45, р<0,05). Анало гичную клиническую ха-
рактеристику у пациентов с СДСТ приводит В.Р. Гауэр, 
которая также отмечает большее, чем у здоровых лиц, 
среднее ко личество фенотипических мезенхимальных 
«знаков», существенно воз растающих по мере увели-
чения выраженности синдрома гипермобильно сти су-
ставов. Семейное исследование сибсов и родителей в 
нашем на блюдении, как и в исследовании Е.М.Спивак, 
продемонстрировало факт наследования синдрома 
гипермобильности суставов преимущественно по ма-
теринской линии [13].

Астенический тип конституции у детей определялся 
в 85,4% случаев, у родителей – в 80,5%. Установлена 
достоверная корреляционная связь типа конституции 
с количеством внешних стигм (г=0,41, р<0,05). Прямая 
корреляционная связь выявлена также между астени-
ческим типом консти туции и суставной гипермобиль-
ностью (г =0,43, р< 0,01).

 Заключение. Таким образом, фенотипическое 
обследование родственников трех поколений про-

банда с СДСТС позволяет в подавляющем большин-
стве случаев установить наследственный характер 
соединительнотканной дисплазии с превалированием 
так называемого «материнского эффекта». Большая 
частота встречаемости внешних «мезенхимальных» 
знаков, воз можно, объясняется накоплением генети-
ческого материала в поколениях.
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СЕМЕЙНЫЙ АНАЛИЗ ФЕНОТИПИЧЕСКИХ ПРИ-
ЗНАКОВ СИНДРОМА ДИСПЛАЗИИ 
СОЕДИНИТЕЛЬНОЙ ТКАНИ
Е.В. СТРЕЛЬЦОВА, А.С. КАЛМЫКОВА

Обследована 61 семья: пробанды и родственники I, 
II, III степеней родства. Отбор семей осуществлялся по 
пробанду (дети в возрасте 3-16 лет) с эхокардиогра-
фическими признаками пролапса митрального клапа-
на и/или аномально расположенными хордами (всего 
360 человек).

В подавляющем большинстве случаев установлен 
наследственный характер соединительнотканной дис-
плазии с превалированием так называемого «материн-
ского эффекта». Выраженную частоту встречаемости 
внешних фенотипических знаков в поколениях можно 
объяснить накоплением генетического материала в 
поколениях. 

Ключевые слова: семейное обследование, си-
стемная дисплазия соединительной ткани

THE FAMYLY ANALYSIS OF FENES AT CONNECTIVE 
TISSUE DYSPLASIA SYNDROME
STRELTSOVA E.V., KALMYKOVA A.S.

61 families were examined: probands and relatives of I, 
II and III relation degrees. The family selection was carried 
out according to the proband (children at the age of 3-16) 
with the echocardiographic signs of mitral valve prolapse 
and/or anomalously located chorda. The hereditary 
character of connective tissue dysplasia with prevalence of 
so-called “maternal effect” was established in the majority 
of cases. The high frequency of external phenes in children 
can be explained by the genetic material accumulation 
across the generations.

Key words: family analysis, connective tissue 
systemic dysplasia
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ИММУНОЛОГИЧЕСКИЕ КРИТЕРИИ РАННЕГО ПРОГНОЗИРОВАНИЯ 
РЕЦИДИВОВ НАРУЖНОГО ГЕНИТАЛЬНОГО ЭНДОМЕТРИОЗА
Р.В. Павлов1, М.С. Кундохова2

1Астраханская государственная медицинская академия
2Диагностический клинический центр №1, Москва

Н
аружный генитальный эндометриоз (НГЭ) яв-

ляется одной из ведущих проблем современ-

ной гинекологии. Подобное положение опре-

деляется рядом факторов. Во-первых, высокой 

частотой распространения НГЭ среди женщин ре-

продуктивного возраста. Согласно современным 

данным, эндометриоз выявляется у 30% женщин 

репродуктивного возраста, обратившихся к гине-

кологу. Во-вторых, негативным влиянием НГЭ на 

качество жизни больных, обусловленным боле-

вым синдромом и отрицательным воздействием 

на репродуктивную функцию. Так, у 38,8% пациен-

ток с синдромом хронических тазовых болей вы-

является НГЭ, а структуре причин бесплодия это 

заболевание находится на втором месте, уступая 

воспалительным заболеваниям придатков матки 

[1, 8, 17]. В-третьих, недостаточной эффектив-

ностью существующих методов лечения в отно-

шении снижения частоты рецидивов заболевания 

и восстановления фертильности у больных с бес-

плодием [3, 4, 5, 6, 7, 16].

В настоящее время единственным методом ран-
ней, доклинической диагностики рецидивов НГЭ яв-
ляется определение в периферической крови (ПК) 

уровня СА125, специфичность увеличения которого 
составляет не более 70% . Прочие неинвазивные мето-
ды диагностики (УЗИ, МРТ, КТ) вовсе лишены диагно-
стической значимости в выявлении рецидивов этого 
заболевания, учитывая размеры эндометриоидных ге-
теротопий на ранних этапах развития. Таким образом, 
до настоящего времени единственным эффективным 
методом, позволяющим диагностировать рецидив 
НГЭ, остается повторная лапароскопия, на выполне-
ние которой соглашаются далеко не все пациентки [2, 
3, 8, 11, 13, 14, 15, 18].

Сложившаяся ситуация определяет актуальность 
разработки новых, статистически обоснованных кри-
териев с применением неинвазивных методов обсле-
дования, позволяющих прогнозировать рецидив эндо-
метриоза, в первую очередь на доклиническом этапе. 
В последнее время многие исследователи занимают-
ся изучением роли иммунной системы в патогенезе 
НГЭ. Полученные результаты позволили установить 
не только наличие выраженного дисбаланса иммунно-
го ответа у больных НГЭ [9, 10, 12, 13], но и внедрить 
новые методы лечения этого заболевания, в том чис-
ле с применением цитокинов и их ансамблей. Однако 
возможность использования иммунологических пока-
зателей в прогнозировании рецидивов НГЭ до настоя-
щего времени необоснованно игнорировалась, что и 
определило цель нашего исследования – увеличить 
эффективность ранней диагностики рецидивов НГЭ с 
использованием иммунологического метода обследо-
вания пациенток.

Материал и методы. Под наблюдением находи-
лось 93 пациентки с НГЭ, диагноз которого был ве-
рифицирован на этапе клинико-инструментального 
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