
ЗАМЕТКИ  ИЗ  ПРАКТИКИ

Синдром Марфана (СМ) является наследственным 

заболеванием соединительной ткани с вовлечением 

скелетно-мышечной, сердечно-сосудистой систем и пато-

логией глаз. Первое описание заболевания было сдела-

но в 1896 г. A.B. Marfan. Тип наследования аутосомно-

доминантный с полной пенетрантностью и варьирую-

щей экспрессивностью. Частота синдрома составляет 

1:5000–10 000 рождений с равным соотношением полов 

среди больных [1]. В настоящее время известно, что в 

основе СМ лежит мутация гена фибриллина 1, локали-

зованного на длинном плече хромосомы 15: 15q21.1. 

Фибриллин является важнейшим составным элемен-

том внеклеточного матрикса и широко распространен в 

соединительной ткани по всему организму. У больных с 

СМ обнаруживаются различные мутации гена фибрил-

лина [2]. По существу каждая семья с этим заболева-

нием имеет свою уникальную мутацию. По всей види-

мости, это определяет широкий спектр клинических 

проявлений СМ. Поэтому для диагностики заболевания 

используют критерии Гентской классификации, пред-

ложенные в 1966 г. и пересмотренные в 2010 г. [3]. 

Характерными признаками СМ являются высокий 

рост, долихостеномелия, арахнодактилия, гиперпод-

вижность суставов, отношение длины верхнего сег-

мента тела к нижнему менее 0,86 или размаха рук к 

росту более 1,05, подвывих хрусталика (75%), аневриз-

ма аорты, прогрессирующая дилатация корня аорты 

(более 2 мм в год у взрослых), миксоматоз сердечных 

клапанов. У больных часто отмечается кифосколиоз 

(60% случаев), килевидная или воронкообразная груд-

ная клетка, плоскостопие, узкое лицо, высокое нёбо. 

Характерны поражения глаз: сферофакия, микрофа-

кия, высокая степень миопии, а также пороки сердца 

и крупных сосудов. Нередко отмечаются бедренные, 

паховые грыжи, мышечная гипотония, эмфизема лег-

ких и пневмоторакс [4, 5]. 

Все пациенты с СМ ежегодно должны проходить 

клинический осмотр и трансторакальную эхокардио-

графию. Особого внимания требуют к себе беременные 

женщины с СМ, поскольку в период беременности резко 

увеличивается риск формирования аневризмы аорты, 

разрыва, расслоения уже существующей аневризмы 
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В статье представлен случай диагностики синдрома Марфана (СМ) у новорожденного мальчика, 
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Authors present the case of diagnosis of Marfan’s syndrome (MS) in neonate, born by mother with this 
hereditary disease. Such problems as necessity of genetic consultation for women with MS in fertile age, 
possibilities of CM prenatal diagnosis, management of pregnancy in women with MS, early MS diagnosis 
in infants and their follow up by medical genetics are discussed. 
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аорты и возникновения септического эндокардита [6]. 

Кроме того, согласно аутосомно-доминантному типу 

наследования СМ, больные женщины имеют 50% риск 

передачи заболевания своему ребенку.

Ниже приводим описание случая СМ у беременной 

женщины и ее ребенка. 

В нашем роддоме наблюдался новорожденный К. 

Матери ребенка 20 лет, страдает СМ. С детства у мате-

ри отмечаются ослабление зрения, нарушение осанки 

(кифосколиоз), заболевание сердца. Отцу 21 год, здо-

ров, из вредных привычек отмечает курение. Данная 

беременность первая, женщина на учете в женской 

консультации не состояла, но, с ее слов, беременность 

протекала без особенностей. Мать ребенка поступила в 

роддом на дородовую госпитализацию на сроке беремен-

ности 37–38 недель. Была осмотрена узкими специали-

стами: кардиологом, пульмонологом, неврологом.

В результате обследования выявлена вентиляцион-

ная недостаточность II степени, дыхательная недоста-

точность II степени по рестриктивному типу. По данным 

спирометрии отмечалось резкое снижение жизненной 

емкости легких на фоне значительного снижения про-

ходимости на уровне крупных бронхов. При ультразву-

ковом исследовании сердца был обнаружен миксоматоз 

аортального и митрального клапанов, митральная и 

аортальная регургитация I–II степени. На рентгено-

грамме легких и позвоночника: кифосколиоз II степе-

ни, нерезкие застойные явления в легких. УЗИ органов 

брюшной полости без патологии. 

Заключение терапевта и кардиолога: Дисплазия 

соединительной ткани. Кифосколиотическая деформа-

ция грудной клетки. Дыхательная и вентиляционная 

недостаточность II степени. Синусовая тахикардия. 

Кифосколиотический таз I степени. Дефицит массы 

тела (рост 156 см, масса тела 47,7 кг). 

Заключение окулиста: гипертоническая ангиопа-

тия сетчатки обоих глаз.

02.09. 2010 г. было произведено родоразрешение 

данной роженицы путем операции кесарева сечения 

на сроке беременности 38–39 недель в плановом 

порядке ввиду экстрагенитальной патологии и нож-

ного предлежания плода. Родился мальчик с массой 

тела 2730 г, рост 51 см, окружность головы 36 см, 

окружность груди 32 см. Оценка по шкале Апгар 6–7 

баллов. После проведения необходимых реанимаци-

онных мероприятий ребенок был переведен в детское 

отделение.

Состояние ребенка при первичном осмотре расце-

нено как средней тяжести за счет умеренного снижения 

мышечного тонуса и рефлексов, внутриутробной гипо-

трофии. В динамике в периоде адаптации у ребенка 

выслушивался нежный систолический шум с эпицен-

тром во II межреберье справа и в точке Боткина, имел 

место цианоз носогубного треугольника при плаче, 

сохранялись симптомы гиповозбудимости (вялость, 

снижение мышечного тонуса и физиологических реф-

лексов). При осмотре отмечается килевидная деформа-

ция грудной клетки. 

По данным эхокардиографии размеры камер серд-

ца в пределах возрастной нормы. Диагностирована 

врожденная недостаточность практически всех кла-

панов сердца в виде пролапса II–III степени и миксо-

матоза митрального, трикуспидального и аортального 

клапанов. Имела место умеренно выраженная митраль-

ная, аортальная и трикуспидальная регургитация I–II 

степени. Кроме того, у ребенка был обнаружен вторич-

ный дефект межпредсердной перегородки размером 

10–11 мм с лево-правым шунтированием, а также 

открытый артериальный проток диаметром 2–3 мм. 

Расчетное давление в правом желудочке было повы-

шенным и составляло 50 мм рт. ст., что свидетель-

ствовало о наличии у ребенка легочной гипертензии. 

Сократительная функция сердца в пределах возрастной 

нормы (фракция выброса левого желудочка 82%). 

Ребенок осмотрен окулистом. Заключение: микро-

факия и эктопия хрусталика.

Ребенку в роддоме была проведена симптоматиче-

ская, антибактериальная терапия, фототерапия, окси-

генотерапия. На 10-е сутки жизни в состоянии средней 

тяжести пациент был переведен на II этап выхаживания 

в отделение патологии новорожденных, мать для даль-

нейшего лечения была транспортирована в ревматоло-

гическое отделение областной больницы.

Таким образом, на основании генеалогических дан-

ных (наличие заболевания у матери), наличия у ребенка 

таких диагностически значимых симптомов болезни, 

как деформация грудной клетки, эктопия хрусталика, 

врожденный пролапс и миксоматоз сердечных клапа-

нов, можно с большой долей уверенности поставить 

новорожденному ребенку диагноз СМ.

По нашему мнению, случай интересен по несколь-

ким причинам. Во-первых, он отображает наследствен-

ный характер СМ. Очевидно, ввиду высокого риска пере-

дачи заболевания потомству, всем женщинам детородно-

го возраста с СМ следует проводить медико-генетическое 

консультирование. В отдельных случаях по желанию 

родителей может быть использована пренатальная диа-

гностика с целью проведения ДНК-диагностики и поис-

ка мутаций для оценки прогноза здоровья будущего 

ребенка. Во-вторых, исходя из высокого риска ослож-

нения основного заболевания во время беременности, 

акушерам-гинекологам следует правильно определять 

тактику ведения беременной с СМ. В-третьих, раннее 

выявление признаков, характерных для СМ, является 

основанием для регулярных осмотров и обследования 

ребенка не только с целью уточнения диагноза, но и 

для своевременного выявления и коррекции симптомов 

болезни. Адекватное диспансерное наблюдение ребенка 

с СМ педиатром, кардиологом, офтальмологом, орто-

педом, пульмонологом, неврологом имеет важное зна-

чение с точки зрения профилактики прогрессирования 

заболевания и/или развития его осложнений. 
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В практике педиатрам и детским неврологам часто 

приходится сталкиваться с пароксизмальными состо-

яниями, диагностика которых вызывает определен-

ные трудности. Синдром циклической рвоты (Cyclic 

Vomiting Syndrome – CVS) – заболевание преимуще-

ственно детского возраста, проявляющееся стереотип-

ными повторными эпизодами рвоты, сменяющимися 

периодами полного благополучия. Распространенность 

циклических рвот составляет до 2% в детской популя-

ции. Этим недугом страдают 2,3% австралийцев и 1,9% 

жителей Шотландии. CVS – причина 0,51% всех госпи-

тализаций в детские отделения Индии [1, 2].

Прошло уже два столетия после того, как извест-

ный педиатр Сэмуэль Ги (Samuel Ge) в 1882 г. описал 

это состояние, но патогенез данного, не такого уж ред-

кого феномена окончательно не определен, а клиника 

недостаточно изучена. CVS рассматривается как поли-

этиологическое заболевание, в основе которого лежат 

нарушения гипоталамо-гипофизарно-надпочечниковой 

системы (повышение секреции кортикотропин-рили-

зинг фактора) и вегетативной регуляции (симпатико-

тония). Не вызывает сомнения генетическая близость 

CVS и мигрени в связи с повышенной встречаемостью 

мигрени у родственников больных CVS [3–6].
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В статье приводится разбор трудного в плане дифференциальной диагностики случая пароксизмаль-
ных состояний у детей, в котором меняются клинические проявления по мере роста и развития ребен-
ка. Сложный для клинициста синдром циклической рвоты может являться проявлением различных 
заболеваний, требует совместной работы специалистов различного профиля и имеет разнообразные 
исходы. На примере приведенного клинического случая подтверждается актуальность проблемы 
«пароксизмального мозга». Именно многообразие разных типов пароксизмов и частое сочетание их 
у одного и того же больного определяют значимость данного вопроса для клиницистов.

Ключевые слова: циклические рвоты, мигрень, эпилепсия, дети. 

Authors describe a patient with paroxysmal states, which changed their clinical presentations during 
patient’s growth and development, and discusses difficulties of differential diagnosis. Syndrome of 
cyclic vomit is difficult for pediatrician, because it can be a sign of vide spectrum of diseases, needs in 
cooperation of different specialists and its outcome is not determined. Presented clinical case confirms 
actuality of «paroxysmal brain» problem. Variety of different paroxysms and possibility of their asso-
ciation in one patient determines importance of this problems for practitioners. 
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