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УДК: 616-018.2-056.6-06

ПОЗДНЯЯ ДИАГНОСТИКА СИНДРОМА МАРФАНА В ПРАКТИКЕ РЕВМАТОЛОГА. 
КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ
Матчанов С.Х., Джураева Э.Р., Зияева Ф.К., Базарбаева А.Т., Толипов У.У.
MARFAN SINDROMINING KECH TASHXISLANISHI. KLINIK HOLAT
Matchanov S.X., Djuraeva E.R., Ziyaeva F.K., Bazarbaeva A.T., Tolipov O‘.U.
LATE DIAGNOSIS OF MARFAN SYNDROME IN PRACTICE OF RHEUMATOLOGIST. CLINICAL CASE
Matchanov S.Kh., Djuraeva E.R., Ziyaeva F.K., Bazarbaeva A.T., Tolipov U.U.
Ташкентская медицинская академия

Ushbu klinik holat Marfan sindromining kech tashxisi tufayli e’tiborga loyiqdir. Marfan sindromi odatda suyak 
anomaliyalari mavjudligida bolalik yoki o’smirlik davrida aniqlanadi, Varonkasimon ko’krak deformatsiyasining mav-
judligi tibbiy ko’riklar davomida pediatrlar va keyinchalik terapevtlarning e’tiborini jalb qilishi kerak. 

Kalit so’zlar: biriktiruvchi to’qimalarning irsiy kasalliklari, biriktiruvchi to’qima displaziyasi, anormal tish o’sishi, 
yuz dismorfiyasi, Marfan sindromi.

This clinical case deserves attention due to the late diagnosis of Syndrome Marfan. Syndrome Marfan usually detect-
ed in childhood or adolescence, especially in the presence of bone abnormalities. The presence of funnel chest deformity 
should have been attract the attention of pediatricians, and subsequently therapists during medical examinations. 

Key words: hereditary disorders of connective tissue, connective tissue dysplasia, malocclusion, dental growth 
disorders, facial dysmorphia, Marfan syndrome.

Наследственные нарушения соединитель-
ной ткани (ННСТ) – редко встречающиеся 

заболевания, диагностика которых осуществляет-
ся согласно международным согласованным кри-
териям (синдромы Марфана – СМ, Элерса – Данло, 
Стиклера, Льюиса – Дитца и др., а также ряд диспла-
стических фенотипов – марфаноидная внешность, 
марфаноподобный и элерсоподобный фенотипы, 
доброкачественная гипермобильность суставов). 
Для большинства ННСТ характерно вовлечение в 
диспластический процесс костной системы. 

Классический пример моногенного ННСТ с ау-
тосомно-доминантным типом наследования, высо-
кой пенетрантностью и разной степенью экспрес-
сивности – синдром Марфана. В 75-80% случаев 
заболевание является наследственным, однако мо-
жет развиваться вследствие спонтанных мутаций. 
Установлена связь с мутациями в гене фибриллина 1 
(FBN1) на хромосоме 15q21.1, гене TGFβR1 и TGFβR2 
на 9-й и 3р24.2-Р25 хромосоме, что обусловливает 
клиническую вариабельность заболевания [7].

Клинические проявления. Болезнь Марфана 
может протекать в виде явно выраженной (развер-
нутой) и стертой (абортивной) форм. В симптомо-
комплекс в основном входят следующие клиниче-
ские признаки: высокорослость, арахнодактилия, 
скелетные деформации, нарушения органов зрения, 
патология сердца и крупных сосудов [8]. При тяже-
лом течении заболевание может манифестировать 
в периоде новорожденности с развитием недоста-
точности клапанов сердца и дилатацией прокси-
мальной части аорты, усугубляющей сердечную не-
достаточность, которая приводит к смерти ребенка 
в течение первого года жизни. Стертая форма про-
является преимущественным поражением одной 
из систем организма (сердечно-сосудистой, органов 
зрения, опорно-двигательного аппарата) [4]. 

Пациенты с СМ имеют типичные клинические 
проявления, включая высокое и стройное телосло-
жение, арахнодактилию, плоскостопие с вальгусной 
деформацией стопы (рис. 1), пролапс митрального 
клапана, расширение аорты, эктопию хрусталика. В 
настоящее время диагностика СМ основана на вы-
явлении двух «больших» признаков этого заболева-
ния – расширения аорты и эктопии хрусталика [3]. 
В отсутствие «больших» признаков учитывается на-
следственный анамнез, молекулярно-генетические 
данные (подтвержденная мутация фибриллина-1). 
Всем специфичным для СМ внешним и висцераль-
ным признакам присвоены диагностические баллы 
(от 1-го  до 3-х); при наборе 7 и более баллов следует 
говорить о системном вовлечении соединительной 
ткани, что также учитывается как самостоятельный 
признак СМ [1,2]. 

В алгоритм диагностики СМ входят лицевые 
дизморфии, к которым относят долихоцефалию 
(длинная и узкая форма головы), энофтальм (глу-
бокое положение глазных яблок), скошенные вниз 
глазные щели, гипоплазию скуловых костей, а так-
же ретрогнатию (смещение нижней челюсти в дор-
зальном направлении – назад) [5]. Специфичность 
этих признаков невелика – в Гентских критериях СМ 
указано, что выявление не менее 3-х перечисленных 
лицевых дизморфий добавляет лишь один балл си-
стемного вовлечения соединительной ткани, обна-
ружение одной или двух дизморфий вовсе не влияет 
на диагностику СМ. Такой признак, как арковид-
ное нёбо, приведенный в первой редакции Гентских 
критериев (1996), отсутствует в пересмотре реко-
мендаций 2010 г. (таблица), из-за низкой специфич-
ности в выявлении СМ [6].

При СМ нередко фиксируется адентия (рис. 2), 
корни зубов обычно более длинные, вытянутые и за-
остренные, реже обнаруживают расщелины нёба и 
язычка мягкого нёба. Из лицевых дизморфий у таких 
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больных выявляют высокое и широкое нёбо, ретро-
гнатию, атрофию нижней челюсти с выраженным де-
фицитом места в ней для зубов и, как следствие, тяже-
лые нарушения прикуса и скученность зубов. Кроме 
того, нередко обнаруживают нарушения функции ви-
сочно-нижнечелюстного сустава и его подвывихи. 
Дизокклюзия приводит к неравномерной нагрузке на 

отдельные зубы, в результате чего происходит их рас-
шатывание, истирание, формируется гингивит и, в 
итоге, множественный кариес [8].

Диагноз синдрома Марфана требует, как мини-
мум, наличия одного большого критерия в двух си-
стемах и вовлечение в патологический процесс тре-
тьей системы.

Таблица
Балльная оценка признаков системного вовлечения  
соединительной ткани (Гентские критерии, 2010).

Признак Балл
Симптом запястья и большого пальца 3
Симптом запястья или большого пальца 1
Килевидная деформация грудной клетки 2
Воронкообразная деформация или асимметрия грудной клетки 1
Вальгусная деформация стопы 2
Плоскостопие 1
Пневмоторакс 2
Эктазия твердой мозговой оболочки 2
Протрузия тазобедренного сустава 2
Уменьшенное отношение верхнего сегмента тела к нижнему и увеличенное отношение 
размаха рук к росту и нетяжелая степень сколиоза 1

Сколиоз или тораколюмбальный кифоз 1
Недоразгибание локтевого сустава 1
Лицевые признаки (3 из 5): долихоцефалия, энофтальм, скошенные вниз глазные щели,  
гипоплазия скуловых костей, ретрогнатия 1

Кожные стрии 1
Миопия более 3 диоптрий 1
Пролапс митрального клапана 1

Клинический случай. Пациент К.С.Д., 1961 г.р., 
поступил в отделение ревматологии многопрофиль-
ной клиники ТМА 21.11.2023 г. с жалобами боли в мел-
ких суставах рук и ног, утреннюю скованность, боли в 
плечевых, лучевых и коленных суставах обеих сторон, 
сердцебиение, одышку при незначительной физиче-
ской нагрузке и в ночные часы, отеки нижних конеч-
ностей. Считает себя больным с 26 лет, заболевание ни 
с чем не связывает. В 1987 г. госпитализирован в боль-

ницу по месту жительства с диагнозом геморрагиче-
ского инсульта с осложнением правосторонним геми-
парезом. Ухудшение состояния в течение 4-х месяцев 
до госпитализации, когда без видимой причины стала 
беспокоить одышка при физической нагрузке, имев-
шая нарастающий характер, сердцебиение, сильные 
боли в суставах, утренняя скованность, по поводу чего 
обратился к местному ревматологу, который рекомен-
довал преднизолон, метортрит. 

                  

Рис. 1. Вальгусная деформа-
ция стопы. Плоскопие. Рис. 2. Адентия. Рис. 3. Воронкообразная де-

формация грудной клетки.
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Самочувствие не улучшилось. Больной был госпи-
тализирован в стационар. Перенесенные заболевания: 
простудные. Семейный анамнез: У отца и дочери па-
циента – воронкообразная деформация грудной клет-
ки. Результаты физикального обследования. Состояние 
средней степени тяжести, отеки стоп, голеней, кистей. 
Рост 186 см, масса тела 80 кг, ИМТ 23.1. Воронкообразная 
деформация грудной клетки (рис. 3). Аускультативно: 
Дыхание везикулярное. Частота дыхания 20 в минуту. 

Верхушечный толчок – на 1,5 см к наружи от ле-
вой среднеключичной линии в пятом межреберье. 
Тоны сердца приглушены, аритмичные, ЧСС 92 в мину-
ту. Систолодиастолический шум во втором межреберье 
слева.

Результаты лабораторных методов исследова-
ния. Общий анализ крови от 22.11.2023: эр. – 4,5 млн/
мкл, Нв – 114 г/л, л. – 7,7 тыс/мкл, СОЭ – 21 мм/ч, цв. 
пок. – 0,91, Ht – 0,41%, н. – 69%, лимф. –23%, мон. – 8%. 
Общий анализ мочи от 22.11.2023: белок – 0,033г/л, л. – 
13-14 в поле зрения, соли – ураты +++. Биохимический 
анализ крови от 22.11.2023: общ. белок – 54 г/л, моче-
вина – 9,6 ммоль/л, креатинин – 106,1 мкмоль/л, глю-
коза – 5,5 ммоль/л, холестерин – 3,2 ммоль/л, CРБ – 19 
мг/л, РФ – 22 IU/мл, антистрептолизин-О – 300 IU/мл, 
билирубин общ. – 16,6 мкмоль/л, ЩФ – 119 Ед/л, АСТ 
– 60 Ед/л, АЛТ – 90 Ед/л, калий – 3,3 ммоль/л, хлори-
ды – 97 ммоль/л. Коагулограмма от 22.11.2023. ВСК – 255 
– 325. Протромбиновое время – 25,2 с (N до 30 с), толе-
рантность плазмы к гепарину – 5-20, фибриноген – 266 
Mr/d, ПТИ – 16,1 с/56%, МНО – 1,29, этаноловый тест – 
отр., тромботест – V ст. 

Результаты инструментальных методов иссле-
дования и консультации у врачей-специалистов. ЭКГ 
от 21.11.2023 (при поступлении): Синусовая тахи-
кардия, ЧСС – 100 уд. в минуту. ЭОС – отклонена впра-
во. P-pulmonale, неполная блокада правой ножки 
пучка Гиса. Ишемические изменения миокарда зад-
ней и передней перегородочной области левого же-
лудочка. Признаки гипертрофии обоих желудочков. 
Рентгенография ОГК от 21.11.2023: Рентгенопризнаки 
хронического бронхита. ЭхоКГ от 21.11.2023: Полости 
левого желудочка не расширены, КДР – 36 мм, КДО – 
54 мл, ФВ – 66%, ЛП – 2,9 см. Правые отделы сердца вы-
раженно расширены. Толщина передней стенки ПЖ – 
1,5 см. Трикуспидальный клапан уплотнён, утолщён, 
с неровными контурами. Митральный клапан упло-
тнён. Аорта уплотнена: диаметр на уровне АК – 29 мм. 
Легочная артерия: Возрастная норма, диаметр корня 27 
см. Стенки левого желудочка уплотнены, дискинезия 
МЖП по типу парадоксального движения. ТМЖП – 0,9 
см, ТЗСЛЖ – 1,0 см. ДопплерЭхоКГ: Трикуспидальная ре-
гургитация, II-III степень. Заключение: Недостаточность 
трикуспидального клапана III ст. Перегрузка правых от-
делов. Легочная гипертензия I-II степени. Глобальная 
сократимость миокарда ЛЖ в норме. УЗИ щитовидной 
железы с лимфатическими поверхностными узлами от 
21.11.2023: Без эхо-патологии. УЗИ органов брюшной 
полости и почек от 21.11.2023: Диффузные изменения 
печени. ЖКБ. 

Больной с 21.11.2023 по 24.11.2023 гг. находил-
ся на лечении в ревматологическом отделении мно-
гопрофильной клиники ТМА. Принимал симпто-
матическое лечение. Консультации кардиолога и 

кардиохирурга. Для дальнейшего лечения направлен в 
Республиканский кардиологический центр.

Таким образом, описанный клинический случай за-
служивает внимания из-за поздней диагностики СМ. 
Обычно СМ выявляется в детскомили подростковом 
возрасте, особенно при наличии костных аномалий. 
Наличие воронкообразной деформации грудной клет-
ки должно было привлечь внимание педиатров, а в по-
следующем терапевтов при медицинских осмотрах.

Имеющиеся трудности в диагностике объясняются 
отсутствием всех типичных фенотипических проявле-
ний СМ (см. табл.).

Риск летального исхода при имеющемся патологи-
ческом состоянии по причине разрыва аневризмы аор-
ты составляет 90%, чего удалось избежать, установив 
диагноз и прибегнув к хирургическому вмешательству.

При комплексном обследовании, направленном на 
поиск характерных для СМ и ННСТ изменений, выяв-
лены родственники первой линии с целью ранней диа-
гностики и коррекции возможных аномалий.
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ПОЗДНЯЯ ДИАГНОСТИКА СИНДРОМА 
МАРФАНА В ПРАКТИКЕ РЕВМАТОЛОГА. 
КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ
Матчанов С.Х., Джураева Э.Р., Зияева Ф.К.,  
Базарбаева А.Т., Толипов У.У.

Описанный клинический случай заслуживает внима-
ния из-за поздней диагностики синдрома Марфана. син-
дрома Марфана выявляется в детском или подростко-
вом возрасте, особенно при наличии костных аномалий. 
Наличие воронкообразной деформации грудной клетки 
должно было привлечь внимание педиатров, а в после-
дующем терапевтов при медицинских осмотрах. 
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