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Наследственные нарушения структуры и функции 

соединительной ткани, чрезвычайно распростра-

нены в популяции и в последнее время привлекают все 

большее внимание исследователей [1—3]. В связи с вы-

раженным фенотипическим полиморфизмом наследст-

венных заболеваний соединительной ткани в последние 

двадцать лет наиболее часто используется термин «дис-

плазия соединительной ткани». Однако в отечествен-

ной литературе появилось более двух десятков других 

терминов, характеризующих различные «неклассифи-

цированные», «недифференцированные», «несиндром-

ные» формы врожденной патологии соединительной 

ткани. Кроме того, часто упоминаются термины «мало-

выраженная легкая дисплазия соединительной ткани», 

«наследственные коллагенопатии» [1, 2, 4].

Дисплазия соединительной ткани — генетически де-

терминированное состояние, обусловленное нарушени-

ями метаболизма соединительной ткани в эмбриональ-

ном и постнатальном периодах, характеризующееся 

аномалиями структуры компонентов экстрацеллюляр-

ного матрикса (волокон и основного вещества) с про-

гредиентным течением морфофункциональных изме-

нений различных систем и органов [1, 2].

Классификация дисплазии соединительной ткани 

— один из самых дискутабельных научных вопросов. 

Отсутствие единой общепринятой классификации от-

ражает разногласие мнений исследователей по дан-

ной проблеме в целом. Учитывая, что классификация 

любой патологии несет важный прикладной смысл, 

используется как основа для формулировки диагноза, 

решение классификационных вопросов является очень 

важным с точки зрения клинической практики [1—3].

В зависимости от особенностей этиологического 

фактора целесообразно выделять дифференцирован-

ные и недифференцированные формы дисплазии со-

единительной ткани. К дифференцированным (син-

дромным) формам относят болезни монофакторного 

характера с установленным генным дефектом, извест-

ным типом наследования и, как правило, с выражен-

ной и четко очерченной клинической симптоматикой. 

Классическим примером синдромных форм диспла-
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зии соединительной ткани являются синдромы Мар-

фана и Элерса — Данло, несовершенный остеогенез 

и некоторые другие редкие генетические синдромы.

Недифференцированные формы дисплазии сое-

динительной ткани имеют мультифакторную приро-

ду, т. е. в их возникновении играют роль как мутации 

генов в различных сочетаниях, так и воздействие 

разнообразных факторов внешней среды. Клиниче-

ские проявления недифференцированной диспла-

зии не укладываются ни в одну из известных форм 

наследственных болезней, хотя иногда могут их на-

поминать. Возможно выделение марфаноидного, 

элерсоподобного и MASS-подобного фенотипов 

(по первым буквам наиболее частых фенотипических 

признаков дисплазии соединительной ткани — Mitral 

valve, Aorta, Skeleton, Skin), предполагая единую гене-

тическую сущность данных состояний [1, 2].

В основе развития как синдромных, так и несин-

дромных форм дисплазии соединительной ткани лежат 

мутации генов, ответственных за синтез / катаболизм 

структурных белков соединительной ткани или фер-

ментов, участвующих в этих процессах, количественное 

изменение образования полноценных компонентов 

экстрацеллюлярного матрикса, нарушения фибрил-

логенеза. Реализация генетических детерминант либо 

мало зависит от внешних условий, как в случае моно-

генных наследственных синдромов, либо в наибольшей 

степени определяется внешними условиями, как в слу-

чае несиндромных форм дисплазии [1, 2].

Синдромные формы дисплазии соединительной 

ткани являются моногенными наследственными за-

болеваниями. Например, мутация в гене фибриллина 

15q21 приводит к развитию синдрома Марфана, мута-

ции в генах COL3A1, COL1A1, COL1A2 ассоциированы 

с определенным типом синдрома Элерса — Данло и т. д. 

Несиндромные формы имеют полигенный характер 

наследования (заболевания с наследственной предрас-

положенностью) [1, 2]. Время формирования призна-

ков дисплазии соединительной ткани в определенном 

смысле может служить отражением степени значимо-

сти генетического дефекта, тяжести диспластического 

процесса и вероятности наличия в конкретном клини-

ческом случае синдромной формы дисплазии [2—4].

Данные о частоте встречаемости дисплазии сое-

динительной ткани неоднозначны. Распространен-

ность дифференцированных форм невелика. Так, 

популяционная частота синдрома Марфана 1:10 000 

— 1:15 000. Недифференцированная дисплазия, на-

против, распространена очень широко [1].

Наиболее убедительные на настоящий момент 

данные свидетельствуют, что частота встречаемости 

дисплазии соединительной ткани зависит от возраста 

обследованных. Признаки недифференцированной 

дисплазии проявляются в течение жизни: в пери-

од новорожденности выявление признаков диспла-

зии соединительной ткани минимально; в возрасте 

4–5 лет начинают формироваться пролапсы клапанов, 

в 10–12 лет — торакодиафрагмальный синдром, пло-

скостопие, миопия; в подростковом и молодом возра-

сте — сосудистый синдром [5—7]. Своеобразным кри-

тическим периодом является подростковый возраст: 

прирост количества признаков дисморфогенеза соеди-

нительной ткани от дошкольного возраста к подрост-

ковому может составлять более 300 % [4]. Как правило, 

у абсолютного большинства пациентов с недифферен-

цированной формой дисплазии соединительной ткани 

в возрасте 35–40 лет и старше риск появления нового 

признака минимален, в данной возрастной группе 

основную проблему составляют осложнения диспла-

стических синдромов, определяющие инвалидизацию 

пациентов и летальные потери в группе [1, 2].

Подобная динамика объясняется прогредиентным 

характером манифестации признаков дисплазии со-

единительной ткани в периоде максимального роста 

организма, что связано с увеличением общей массы со-

единительной ткани. Малые аномалии развития явля-

ются неспецифическими признаками эмбрионального 

дисморфогенеза и указывают на необходимость более 

внимательного обследования больного на предмет об-

наружения врожденной или наследственной патологии. 

Несомненно, что проведение полномасштабных эпиде-

миологических исследований распространенности ди-

сплазии соединительной ткани в популяции является 

насущной задачей ближайшего будущего [1, 2].

Фенотипические проявления дисплазии соеди-

нительной ткани условно можно разделить на груп-

пы в зависимости от органов и систем, вовлеченных 

в дис пластический процесс. Фенотипические прояв-

ления дисплазии целесообразно рассматривать в кон-

тексте формирования соответствующих синдромов [2].

Торакодиафрагмальный синдром включает в себя 

астеническую форму грудной клетки, деформацию 

грудной клетки (воронкообразная, килевидная и др.), 

деформацию позвоночника (сколиозы, кифосколиозы, 

гиперкифозы, гиперлордозы и др.), изменения стояния 

и экскурсии диафрагмы. Начало формирования тора-

кодиафрагмального синдрома приходится на ранний 

школьный возраст, отчетливость проявлений — на воз-

раст 10–12 лет, максимальная выраженность — на пери-

од 14–15 лет. Наличие торакодиафрагмального синдро-

ма определяет уменьшение дыхательной поверхности 

легких, деформацию просвета трахеи и бронхов; сме-

щение и ротацию сердца, «перекрут» основных сосу-

дистых стволов. Качественные (вариант деформации) 

и количественные (степень деформации) признаки то-

ракодиафрагмального синдрома определяют характер 

и выраженность изменений морфофункциональных 

параметров сердца и легких. Деформации грудины, ре-

бер, позвоночника и связанное с ними высокое стояние 

диафрагмы приводят к уменьшению грудной полости, 

повышению внутригрудного давления, нарушают при-

ток и отток крови, способствуют возникновению арит-
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мий сердца. Наличие торакодиафрагмального синдрома 

может повлечь за собой повышение давления в системе 

малого круга кровообращения [6, 7].

Синдром патологии стопы — одно из самых ранних 

проявлений несостоятельности соединительноткан-

ных структур. Наиболее часто встречается попереч-

но-распластанная стопа (поперечное плоскостопие), 

в части случаев сочетающаяся с отклонением I пальца 

кнаружи (hallus valgus), и продольное плоскостопие 

с пронацией стопы (плосковальгусная стопа) [3, 4].

Синдром гипермобильности суставов характеризу-

ется нестабильностью суставов, привычными вывиха-

ми и подвывихами суставов. Синдром гипермобильно-

сти суставов в большинстве случаев определяется уже 

в раннем детском возрасте, а к 25–30 годам его рас-

пространенность снижается в 3–5 раз [5, 8—11].

Вертеброгенный синдром включает в себя юве-

нильный остеохондроз позвоночника, нестабильность 

различных его отделов, межпозвонковые грыжи, гры-

жи Шморля, вертебробазилярную недостаточность, 

спондилолистез. Развиваясь параллельно формиро-

ванию торакодиафрагмального синдрома и синдрома 

гипермобильности суставов, вертеброгенный синдром 

существенно усугубляет их последствия. Особенностью 

костной системы при недифференцированной диспла-

зии соединительной ткани, по некоторым данным, яв-

ляется наличие умеренной остеопении [4, 5, 11].

Клапанный синдром, как правило, проявляется 

изолированными и / или комбинированными пролап-

сами клапанов сердца, миксоматозной дегенерацией 

клапанов [2, 7, 12]. Чаще (до 70 %) он представлен 

пролапсом митрального клапана, реже — пролапсами 

трикуспидального или аортального клапана, расши-

рением корня аорты и легочного ствола, аневризмами 

синусов Вальсальвы. В части случаев обнаруженные 

изменения сопровождаются явлениями регургита-

ции, что отражается на показателях контрактильно-

сти миокарда и объемных параметрах сердца. Кла-

панный синдром также начинает формироваться 

в детском возрасте (4–5 лет). Аускультативные при-

знаки выявляются в разном возрасте — от 4 до 34 лет, 

однако наиболее часто в возрасте 12–14 лет. Следует 

подчеркнуть, что при эхокардиографическом иссле-

довании более выраженные изменения отмечаются 

при последующих осмотрах в динамике, что отражает 

влияние возраста на состояние клапанного аппарата. 

Кроме того, на выраженность клапанных изменений 

влияет степень тяжести деформации грудной клетки 

и позвоночника, объем желудочков сердца [2, 7, 12].

Астенический синдром представлен снижени-

ем работоспособности, ухудшением переносимо-

сти физических и психоэмоциональных нагрузок, 

повышенной утомляемостью. Астенический син-

дром выявляется в дошкольном и особенно ярко 

— в школьном, подростковом и молодом возрасте, 

сопровождая пациентов с дисплазией соединитель-

ной ткани на протяжении всей жизни. Отмечается 

зависимость выраженности клинических проявлений 

астении от возраста больных: чем старше пациенты, 

тем больше субъективных жалоб [2, 11].

Сосудистый синдром проявляется поражением ар-

терий эластического типа (идиопатическое расшире-

ние стенки с формированием мешотчатой аневризмы), 

поражением артерий мышечного и смешанного типов 

(бифуркационно-гемодинамические аневризмы, до-

лихоэктазия удлиненных и локальных расширений ар-

терий, патологическая извитость вплоть до петлеобра-

зования), поражением вен (патологическая извитость, 

варикозное расширение вен верхних и нижних конеч-

ностей, геморроидальных и других вен), телеангиэк-

тазиями, эндотелиальной дисфункцией. Сосудистый 

синдром, как правило, манифестирует в подростковом 

и молодом возрасте, прогрессируя с увеличением воз-

раста пациентов [1, 2]. По некоторым данным, сосуди-

стый синдром в виде разрыва аневризм аорты и других 

сосудов был основной причиной летального исхода 

в 10 % случаев внезапной смерти молодых людей (15–

39 лет) с дисплазией соединительной ткани [7].

Торакодиафрагмальное сердце (астенический, псев-

доконстриктивный, ложностенотический, псевдодила-

тационный варианты, торакодиафрагмальное легочное 

сердце) — комплекс изменений геометрической кон-

фигурации сердца и внутрисердечной гемодинамики, 

отражающих динамический процесс адаптивного ре-

моделирования камер сердца при дисплазии соедини-

тельной ткани, развивающийся вследствие длительного 

влияния прогрессирующего течения диспластикозави-

симых деформаций грудной клетки и / или позвоноч-

ника. Формирование торакодиафрагмального сердца 

происходит параллельно манифестации и прогресси-

рованию деформации грудной клетки и позвоночника, 

на фоне клапанного и сосудистого синдромов [2, 7, 12].

Метаболическая кардиопатия, как правило, пред-

ставлена кардиалгиями, аритмиями сердца, нару-

шениями процессов реполяризации. Кардиопатия 

при дисплазии соединительной ткани не имеет спе-

цифических субъективных симптомов и клинических 

проявлений, вместе с тем потенциально определяет 

повышенный риск внезапной смерти в молодом воз-

расте с преобладающей ролью в танатогенезе арит-

мического синдрома. Формируется патология сердца 

в широком возрастном диапазоне 3–19 лет [2, 7, 12].

Аритмический синдром представлен различными 

вариантами (желудочковая экстрасистолия различных 

градаций, многофокусная, мономорфная, реже — по-

лиморфная, монофокусная предсердная экстрасисто-

лия, пароксизмальные тахиаритмии, миграция 

водителя ритма, предсердно-желудочковые и внутри-

желудочковые блокады, синдром удлинения интерва-

ла Q—T). Частота выявления аритмического синдро-

ма около 64 %. По некоторым данным, аритмический 

синдром был основной причиной летального исхода 
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в 20 % случаев внезапной смерти молодых людей (15–

39 лет) с дисплазией соединительной ткани [1, 2, 8].

Изменения артериального давления характеризу-

ются идиопатической артериальной гипотензией [1, 2].

Бронхолегочный синдром включает в себя трахе-

обронхиальную дискинезию, трахеобронхомаляцию, 

трахеобронхомегалию, буллезную эмфизему, венти-

ляционные нарушения (обструктивные, рестриктив-

ные, смешанные), спонтанный пневмоторакс [1, 2, 6].

Синдром внезапной смерти встречается у мо-

лодых людей (15–39 лет) с признаками дисплазии 

соединительной ткани. Основные терминальные 

симптомокомплексы: острая сердечная недостаточ-

ность (44,5 %), аритмии (20,1 %), острая дыхательная 

недостаточность (18,4 %), разрывы аневризм сосудов 

(7,1 %), разрывы аневризм аорты (2,9 %), пневмонии 

(2,9 %), разрывы аневризм сердца (0,4 %), другие при-

чины (3,8 %) [1, 12, 13].

Висцеральный синдром представлен в виде ди-

скинезии органов желудочно-кишечного тракта, га-

стродуоденальных и гастроэзофагеальных рефлюк-

сов, несостоятельности сфинктеров, дивертикулов 

различной локализации (пищевод, кишечник), грыж 

пищеводного отверстия диафрагмы, нефроптоза 

и дистопии почек, птоза органов желудочно-кишеч-

ного тракта и малого таза [1, 2, 9].

Синдром патологии органа зрения характеризует-

ся миопией, гиперметропией, косоглазием, нистаг-

мом, отслойкой сетчатки, вывихом и подвывихом 

хрусталика. Нарушения аккомодации проявляются 

в различные периоды жизни, у большинства обследо-

ванных — в школьные годы (8–15 лет) и прогрессиру-

ют до 20–25 лет [1, 2].

Синдром неврологических нарушений чаще все-

го представлен вегетативной дисфункцией (вегето-

сосудистая дистония, панические атаки и др.), ге-

микранией. Вегетативная дисфункция формируется 

у значительного числа пациентов с дисплазией со-

еди ни тель ной ткани уже в раннем детском возрасте 

и рассматривается как обязательный компонент дис-

пласти чес кого фенотипа [2, 9, 10, 12]. У большинства 

пациентов выявляется симпатикотония, реже встре-

чается смешанная форма, в малом проценте случаев 

— ваготония. Выраженность клинических проявле-

ний вегетативной дисфункции нарастает параллель-

но тяжести дисплазии соединительной ткани [1—3]. 

Вегетативная дисфункция при дифференцированной 

форме дисплазии отмечается в 97 % случаев, при не-

дифференцированной форме — в 78 % [2—4].

Синдром иммунных нарушений проявляется им-

мунодефицитом, аутоиммунным и аллергическим 

синдромами [2, 4]. Функциональное состояние им-

мунной системы при дисплазии соединительной тка-

ни характеризуется как активацией иммунных меха-

низмов, обеспечивающих поддержание гомеостаза, 

так и их недостаточностью, ведущей к нарушению 

способности адекватно освобождать организм от чу-

жеродных частиц и, следовательно, к развитию ре-

цидивирующих инфекционно-воспалительных забо-

леваний бронхолегочной системы. В целом, данные 

о нарушениях в иммунной системе при различных 

клинических вариантах дисплазии соединительной 

ткани носят неоднозначный, нередко противоречи-

вый характер, что требует дальнейшего изучения это-

го вопроса. Наличие иммунных нарушений повыша-

ет риск возникновения ассоциированной патологии 

соответствующих органов и систем [2, 4].

Геморрагические гематомезенхимальные диспла-

зии представлены гемоглобинопатиями, синдромом 

Рандю — Ослера — Вебера, рецидивирующими ге-

моррагическими (наследственная дисфункция тром-

боцитов, синдром Виллебранда, комбинированные 

варианты), тромботическими (гиперагрегация тром-

боцитов) нарушениями, первичным антифосфоли-

пидным синдромом, гипергомоцистеинемией [1, 2].

Косметические нарушения, как правило, проявля-

ются дисморфией челюстно-лицевой области (анома-

лии прикуса, готическое небо, выраженные асимметрии 

лица), О- и Х-образными деформациями конечностей, 

изменениями кожных покровов (тонкая просвечива-

ющаяся и легко ранимая кожа, повышенная растяжи-

мость кожи, шов в виде «папиросной бумаги») [1, 2, 10].

Нарушения психической сферы характеризуются 

невротическими расстройствами, депрессией, тре-

вожностью, ипохондрией, обсессивно-фобическими 

расстройствами, нервной анорексией [2—4].

Выявление указанных синдромов должно базиро-

ваться на рационально спланированном обследовании 

пациентов с признаками дисплазии соединительной 

ткани, особенно в случае наличия больных родственни-

ков с синдромной или недифференцированной формой 

дисплазии [1]. Тщательно собранный анамнез обеспечи-

вает получение важной информации о манифестации, 

темпах прогрессирования дисплазии соединительной 

ткани, факторах риска, признаках поражения органов. 

Кроме того, необходим анализ родословной [1, 2].

При сборе анамнеза пациентов рекомендуется об-

ращать внимание на следующее:

1. Данные, свидетельствующие о диспластикоза-

висимых морфофункциональных изменениях орга-

нов и систем.

2. Возраст проявления того или иного синдрома 

дисплазии соединительной ткани.

3. Данные, свидетельствующие о наличии сопут-

ствующей патологии.

4. Наследственная отягощенность:

• наличие дисплазии соединительной ткани 

у родственников первой линии родства;

• наследственная отягощенность по синдром-

ным формам дисплазии соединительной ткани.

5. Факторы риска неблагоприятного прогноза ди-

сплазии соединительной ткани:
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• синдромная форма дисплазии;

• наличие малых аномалий развития, пороков 

развития;

• выраженные проявления клапанного, арит-

мического, сосудистого синдромов недифференци-

рованной дисплазии соединительной ткани;

• курение;

• нерациональное питание и / или гипотрофия;

• низкая физическая активность;

• наследственная отягощенность по случаям 

ранней или внезапной смерти;

• хронические воспалительные заболевания;

• реанимация или интенсивная терапия 

в анамнезе.

6. Предшествующая терапия, ее эффективность 

и переносимость.

7. Характеристика трудоспособности (в динамике).

План обследования пациента, безусловно, опреде-

ляется его клиническим статусом, особенностями выяв-

ляемых синдромов. Лабораторные и инструментальные 

методы исследования, рекомендуемые обязательно: 

общий анализ крови и общий анализ мочи, биохимиче-

ское исследование крови с определением показателей 

белкового, жирового, углеводного обмена, содержания 

микро- и макронутриентов, показателей метаболиз-

ма соединительной ткани; электро-, эхокардиография 

с обязательной оценкой показателей диастолической 

функции, ЭКГ-мониторирование по Холтеру с оцен-

кой вариабельности сердечного ритма; ультразвуковое 

исследование органов брюшной полости и малого таза; 

рентгенография органов грудной клетки; определение 

функции внешнего дыхания, осмотр окулиста [1, 2].

Медицинская и социальная значимость рассма-

триваемой проблемы не вызывает сомнения. К со-

жалению, в большинстве случаев практические 

врачи мало информированы о сущности дисплазии 

соединительной ткани, затрудняются дать пациенту 

обоснованные рекомендации по коррекции образа 

жизни, не владеют технологией медикаментозного 

лечения. Одной из основных причин недостаточной 

осведомленности врачей является отсутствие единых 

терминологических и классификационных подходов, 

а также существующие разногласия в вопросах диаг-

ностики и лечения [1, 2, 10].


