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Синдром Марфана  – болезнь соединительной 
ткани, наследующаяся по  аутосомно-доми-

нантному типу. Заболевание обусловлено мутация-
ми гена FBN1 (локализация гена  – 15ql5–q21.3), 
встречается с  частотой 1–2 случая на  10 тыс. ново-
рожденных. Клинический полиморфизм варьиру-
ет по  степени выраженности симптомов: от  легких 
форм, трудно отличимых от  нормы, до  тяжелого 

инвалидизирующего течения. Семейные случаи со-
ставляют почти 75%. Несмотря на  то что  синдром 
Марфана описан более 125 лет назад, он  по-преж-
нему представляет весьма сложную и  актуальную 
медицинскую проблему [1–4].

Цель исследования: охарактеризовать возмож-
ные сердечно-сосудистые осложнения при синдроме 
Марфана и проследить катамнез заболевания на при-
мере собственных наблюдений.

Характеристика детей и методы исследования 

Проанализирован катамнез 15 детей и подростков 
с  синдромом Марфана, находящихся на  диспансер-
ном учете в  Крымском республиканском медико- 
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Синдром Марфана был описан более 125 лет назад, но по-прежнему остается весьма сложной и актуальной медицинской 
проблемой. Цель. Оценить характер и степень тяжести сердечно-сосудистых осложнений синдрома Марфана. В Респуб-
лике Крым проанализирован катамнез 15 пациентов с синдромом Марфана: от 1 до 3 лет – 1 (6,7%) ребенок, 3–7 лет –  
3 (20%), 8–12 лет – 3 (20%), 13–17 лет – 8 (53,3%). В 2 случаях выявлена семейная форма заболевания. 
Методы. Диагностика синдрома Марфана основывалась на  изучении генеалогических данных, анализе морфофенотипа 
и результатах клинического обследования. Степень тяжести сердечно-сосудистых осложнений оценивали по данным кли-
нических и инструментальных исследований. Результаты. Поражение сердца проявлялось недостаточностью митрального 
клапана и расширением восходящей аорты. Приведены собственные клинические наблюдения за подростком с острым рас-
слоением аорты, которое привело к смерти из-за отказа родителей от операции. Трем другим детям было успешно проведено 
оперативное вмешательство, в частности операции по Бенталлу и по Дэвиду. Остальные дети с аневризмой аорты находятся 
под наблюдением и не нуждаются в оперативной коррекции. 
Заключение. Приведенные клинические примеры доказывают, что родители не всегда осознают тяжесть состояния ребенка. 
Важно подчеркнуть, что  совместная работа родителей, кардиолога и  самого пациента способствует сохранению жизни, 
улучшению ее качества и продолжительности.

Ключевые слова: дети, синдром Марфана, сердце, осложнения, недостаточность митрального клапана, расширение восхо-
дящей аорты.
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Marfan syndrome was described more than 125 years ago, but it still remains a very complex and urgent medical problem. 
The objective. To evaluate the nature and severity of cardiovascular complications of Marfan syndrome. In the Republic of Crimea, there 
was analyzed the follow-up study of 15 patients with Marfan syndrome: 1 – 3 years old – 1 child (6.7%), 3–7 years old – 3 children (20%), 
8–12 years old – 3 children (20%), 13– 17 years old – 8 children (53.3%). In 2 cases there was the familial form of the disease. 
The methods. The diagnosis of Marfan syndrome was based on the study of genealogical data, analysis of the morpho-phenotype and the 
results of the clinical examination. The severity of cardiovascular complications was assessed according to clinical and instrumental studies. 
The results. Heart failure was manifested by mitral valve insufficiency and expansion of the ascending aorta. The article contains 
own clinical observations of a teenager with acute aortic dissection, which led to the death due to the parents refusing the operation.  
Three other children successfully underwent surgery, in particular, surgery after Bentall and David. The remaining children with an 
aortic aneurysm are still followed-up and do not require surgery. 
The conclusion. These clinical examples prove that parents are not always aware of the severity of the child’s condition. It is impor-
tant to emphasize that the cooperation of the parents, the cardiologist and the patient himself contributes to the preservation of life, 
improvement of its quality and duration. 
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генетическом центре: от 1 до 3 лет – 1 (6,7%) ребенок, 
3–7 лет  – 3 (20%), 8–12 лет  – 3 (20%), 13–17 лет  – 
8 (53,3%). В 2 случаях выявлена семейная форма за-
болевания: 2 сестры в одной семье и 3 детей (2 маль-
чика и девочка) в другой. 

Диагностика синдрома Марфана базировалась 
на  изучении генеалогических данных (составление 
и  анализ родословных) и  анализе морфофенотипа, 
который включал оценку физического, нервно-пси-
хического развития пациента, исследование органа 
зрения и  состояния сердечно-сосудистой системы. 
В процессе работы использовали балльные Гентские 
критерии, пересмотренные в  2010 г. Диагноз уста-
навливали при  наличии 1 из  5 основных/больших 
симптомов (вывих хрусталиков, аневризма аорты, 
арахнодактилия, деформация грудины, кифоско-
лиоз) и  2 дополнительных/малых (миопия, пролапс 
митрального клапана, умеренная гиперподвижность 
суставов, высокий рост, плоскостопие, стрии, пнев-
моторакс) [5].

У всех 15 детей с  синдромом Марфана были 
обнаружены эктопия хрусталика; характерные из-
менения морфологии тела и  конечностей: изме-
нения физиологической кривизны позвоночника 
(патологические кифоз и/или сколиоз), удлинение 
кистей и  арахнодактилия (рис.  1, А), килевидная 
(рис.  1, Б) или  реже воронкообразная (рис.  1, В) 
деформация грудной клетки. Однако особое вни-
мание мы обратили на сердечно-сосудистую систе-
му [6–8], состояние которой оценивали по данным 
клинических и инструментальных исследований – 
рентгенография органов грудной клетки, электро-
кардиография, холтеровское мониторирование 
ЭКГ, суточное мониторирование артериального 
давления, эхокардиография с цветовым допплеров-
ским картированием. 

Результаты и обсуждение

В наших наблюдениях поражение сердца при син-
дроме Марфана проявлялось в виде недостаточности 
митрального клапана (рис. 2, А) и расширения восхо-
дящей аорты (рис. 2, Б) – признаках начинающейся 

аневризмы аорты. В  зависимости от  тяжести нару-
шений мы принимали решение либо о продолжении 
наблюдения за  больными, либо о  направлении их 
на кардиохирургическое лечение.

Показаниями к  проведению профилактической 
операции на аорте у больных с аневризмой восходя-
щего отдела аорты служит расширение аорты более 
5 см. Для  пациентов с  синдромом Марфана реко-
мендовано выполнение операции на  аорте при  рас-
ширении до  5 см. Известно, что  риск разрыва аор-
ты у  больных с  синдромом Марфана при  диаметре 

Рис. 1. Проявления синдрома Марфана у наблюдав-
шихся детей: арахнодактилия (А), килевидная (Б) 
и воронкообразная (В) деформация грудной клетки 
Fig. 1. Features Manifestations of Marfan syndrome 
in observed children: arachnodactyly (A), keeled (B) 
and funnel (C) chest deformity 
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А

А

Б

Рис. 2. Эхокардиограмма ребенка К., 8 лет: недостаточ-
ность митрального клапана (А), расширение восходящей 
аорты (Б).
Fig. 2. Echocardiography of child K., 8 y.: мitral insufficiency 
(A, dilatation of the ascending aorta (B).
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расширения до 6 см в 4 раза выше, чем 
у  пациентов с  аневризмой в  отсутствие 
синдрома Марфана. Следует помнить, 
что  расслоение аорты является основ-
ной причиной смертности и  инвалид-
ности у  пациентов, поэтому профилак-
тическая операция имеет чрезвычайно 
большое значение [6, 8, 9]. Более того, 
больным, у  которых темп расширения 
аорты превышает 3 мм в  год, а  также 
больным с  семейной историей разры-
ва аорты настоятельно рекомендуется 
получить профилактическую кардиохи-
рургическую коррекцию на  более ран-
них этапах расширения аорты.

Особого внимания заслуживает слу-
чай ребенка Р. с  синдромом Марфана 
(рис.  3, А), который в  связи с  отказом 
родителей от  диспансерного наблюде-
ния на  протяжении 2 лет не  проходил 
обследование у  кардиолога. Во  время 
следующего (после перерыва) осмотра 
было констатировано ухудшение состояния боль-
ного: усилилась одышка, появились кардиалгии 
и  тахикардия при  нагрузке, нарастала сердечная не-
достаточность, в  связи с  чем ребенок был направ-
лен на  оперативное лечение в  кардиохирургический 
центр. От  проведения операции и  дальнейшего на-
блюдения его родители, несмотря на  многочислен-
ные беседы, категорически отказались, что  на 17-м 
году жизни привело к расслоению аневризмы аорты 
(рис. 3, Б) и смерти пациента. 

В настоящее время четырем наблюдавшимся 
нами детям была выполнена кардиохирургическая 
операция, из  них троим  – по  Бенталлу (протези-
рование аортального клапана и  восходящей аор-
ты) и в одном случае – по Дэвиду. Так, ребенку Ч.,  
10 лет, была выполнена операция Дэвида по поводу 

выраженной дилатации аорты, синусов Вальсальвы 
и  умеренной аортальной недостаточности. В  отда-
ленном послеоперационном периоде (через  5 лет) 
состояние пациента удовлетворительное. Все опе-
рации прошли успешно, только у одного пациента 
Ш. в послеоперационном периоде возникли ослож-
нения. Этот подросток в  возрасте 17 лет по  пово-
ду расслоения аорты был направлен в  «НИИССХ 
им.  Н.М. Амосова», где ему была выполнена опе-
рация Бенталла: протезирование восходящей аорты 
(рис. 4, А). В послеоперационном периоде возник-
ли осложнения в  виде гидроперикарда и  гидро-
торакса (рис.  4, Б). В  настоящее время пациенту 
20 лет, его состояние удовлетворительное, протез 
аорты состоятелен. Больной находится под наблю-
дением кардиологов.

Рис. 3. Ребенок Р. с синдромом Марфана в воз-
расте 14 лет: характерный фенотип (А); макро-
препарат сердца и аорты (Б) ребенка Р., умер-
шего в  возрасте 17 лет от  расслоения аорты 
(указано стрелкой)
Fig. 3. Child R. with Marfan syndrome at the age 
of 14 years: characteristic phenotype (А); autopsy 
findings in the heart and the aorta (B) of child R. 
who died at the age of  17 y. of  aortic dissection  
(indicated by an arrow)

А Б

Рис. 4. Результаты обследования ребенка Ш., 17 лет: ангиография через 1 год после операции по Бентал-
лу – протез восходящей аорты указан стрелкой (А); рентгенограмма органов грудной клетки (Б) после 
протезирования восходящей аорты (гидроторакс и гидроперикард)
Fig. 4. Results of clinical examination of child Sh., 17 y.: angiography (А) one year after the Bentall procedure 
(ascending aorta prosthesis is indicated by an arrow); chest x-ray (В) after replacement of the ascending aorta 
with prosthesis (hydrothorax, hydropericardium)

А Б
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Остальные дети из  нашего локального реестра  
(4 из  них  – с  верифицированной аневризмой аорты) 
на протяжении многих лет находятся под наблюдени-
ем детского кардиолога и кардиохирурга и в настоящее 
время не нуждаются в оперативной коррекции.

Таким образом, на основании результатов анали-
за крымского реестра детей с  синдромом Марфана 
мы  можем подтвердить, что  сердечно-сосудистый 
континуум [8] при  данном заболевании складывает-
ся из  трех возможных сценариев развития событий, 
из которых наиболее типичным является прогресси-
рующее расширение и/или расслоение аорты [9–11]. 
Кроме того, возможно формирование прогрессирую-
щей кардиомиопатии и  митральной регургитации 
при пролапсе митрального клапана. 

Заключение

Своевременная диагностика синдрома Марфана 
помогает родителям получить достоверную инфор-
мацию о прогнозе жизни ребенка и позволяет при-
нять адекватное решение об  изменении его образа 
жизни, особенностях воспитания, занятий спортом, 
а также узнать генетический риск при повторном де-
торождении. Приведенные нами клинические при-
меры доказывают, что родители не всегда осознают 
тяжесть состояния ребенка. Важно подчеркнуть, 
что совместная работа родителей, детского кардио-
лога и  самого пациента способствует сохранению 
жизни больного, улучшению ее качества и  продол-
жительности.
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