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К ак известно, соединительная ткань развивается из ме-
зенхимы, которая дает начало внешне столь не похо-

жим друг на друга тканям: коже и костям, крови и лимфе,
гладким мышцам и хрящям. Названные ткани объединяет
не только общее происхождение, но и общность структуры
и функции [1]. Многообразие и сложность морфологии и
функции соединительной ткани предполагает активное
участие основных ее элементов в развитии многих видов
патологии [2]. Огромное число звеньев, составляющих сис-
тему соединительной ткани, каждое из которых контроли-
руется генами и может иметь повреждение последних, соз-
дает условия для генетической гетерогенности аномалий
развития и заболеваний, протекающих с поражением со-
единительной ткани [3].

Врожденную патологию соединительной ткани, проявля-
ющуюся снижением ее прочности, принято обозначать тер-
мином «дисплазия» [2, 4]. Дисплазия соединительной ткани
представляет собой уникальную онтогенетическую анома-
лию развития организма, которая относится к числу слож-
ных, далеко не изученных вопросов современной медици-
ны. Под этим термином следует понимать аномалию ткане-
вой структуры, проявляющуюся в уменьшении содержания
отдельных видов коллагена или нарушении их соотноше-

ния, что приводит к снижению прочности соединительной
ткани многих органов и систем. Следствием этого является
расстройство гомеостаза на тканевом, органном и организ-
менном уровнях, что сопровождается различными морфо-
функциональными нарушениями висцеральных и локомо-
торных систем с прогредиентным течением [2, 3, 5].

В основе дисплазии соединительной ткани лежат моле-
кулярно-генетические и онтогенетические, патогенетиче-
ские механизмы, которые приводят к изменениям ее стру-
ктуры и функции. Тканевые аномалии онтогенеза тесно
связаны как с нарушениями синтеза коллагена и фибрил-
логенеза, так и с изменениями его биодеградации, фер-
ментопатиями, дефектами фибронектина, эластина, глико-
протеидов, протеогликанов, а также с дефицитом различ-
ных кофакторов ферментов (меди, цинка, аскорбиновой
кислоты, кислорода и др.), участвующих в образовании по-
перечных ковалентных связей, необходимых для стабили-
зации коллагеновых структур [1, 5–7].

Дисплазия соединительной ткани представляет собой
многоуровневый процесс, связанный как с количественны-
ми, так и с качественными изменениями основных ее стру-
ктур. Ведущее значение в развитии клинической картины
дисплазии соединительной ткани имеют мутации генов, ко-
дирующих синтез и пространственную организацию колла-
гена, ответственных за формирование компонентов экст-
рацеллюлярного матрикса, а также многочисленных фер-
ментов, принимающих участие во внутри- и внеклеточном
созревании коллагена и процессах фибриллогенеза [2, 6].
Удлинение (инсерция) или укорочение (делеция) цепи кол-
лагена, разнообразные точечные мутации, сопровождаю-
щиеся заменой даже одной аминокислоты, вызывают нару-
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шение образования поперечных связей в молекуле колла-
гена, уменьшение его термической стабильности, замедле-
ние спиралеобразования, изменение посттрансляционных
модификаций и усиление внутриклеточной деградации [8].
Аномальные тримеры коллагена гиперчувствительны не
только к повышению температуры, но и к изменению рН, и
механическим нагрузкам [9]. В свою очередь, нарушение
биологических свойств коллагена приводит к прогредиент-
ности соединительнотканных нарушений на уровне тканей
и организма в целом [3].

В настоящее время появились сведения о роли экзоген-
ных факторов в развитии дезорганизации соединительной
ткани. Так, B.Steinmann с соавторами (1993) показали, что
разнообразие клинических проявлений дисплазии соеди-
нительной ткани можно объяснить не только мутацией раз-
личных генов или вариабельной экспрессивностью одного
из них, но и действием средовых факторов [10]. Показано,
что изменчивость фенотипа при синдроме Элерса-Данло-
са лишь в 11,5% случаев обусловлена генетическими де-
фектами, а в остальных – связана с воздействием факто-
ров внешней среды [11, 12]. Диспластические изменения
соединительной ткани могут быть обусловлены неблаго-
приятной экологической обстановкой, неадекватным пита-
нием, стрессами, влиявшими на организм в процессе он-
тогенеза [13].

Таким образом, уникальность структуры и функции со-
единительной ткани создает условия для возникновения
огромного числа ее аномалий и заболеваний, вызванных
хромосомными и генными дефектами, имеющими опреде-
ленный тип наследования или возникающими в результате
внешних мутагенных воздействий в фетальном периоде.
Наряду с множеством наследственных заболеваний, в ос-
нове которых чаще всего лежат генные дефекты, встреча-
ются также врожденные аномалии соединительной ткани
полигенно-мультифакториальной природы [14]. Это дикту-
ет необходимость изучения влияния генетических и меди-
ко-биологических факторов на формирование соедини-
тельнотканных нарушений с целью выделения наиболее
значимых и для прогнозирования возникновения синдрома
дисплазии соединительной ткани.

Достаточно точных сведени о распространенности дис-
плазии соединительной ткани в настоящее время не суще-
ствует. Можно лишь полагать, что частота выявления этого
синдрома достаточно велика, а данные, получаемые раз-
личными авторами по этому вопросу, во многом зависят от
используемых ими методических подходов и технической
оснащенности [14].

Наследственные заболевания соединительной ткани
подразделяют на дифференцированные и недифференци-
рованные соединительнотканные дисплазии [2, 3].

Дифференцированные дисплазии соединительной ткани
характеризуются определенным типом наследования, от-
четливо очерченной клинической картиной, а в ряде случа-
ев – установленными и достаточно хорошо изученными
генными или биохимическими дефектами. В этой группе
дисплазий наиболее часто встречаются несовершенный
остеогенез, синдромы Элерса-Данлоса, Альпорта и Мар-
фана. Эти заболевания относятся к наследственным болез-
ням коллагена – коллагенопатиям [2].

Недифференцированные дисплазии соединительной тка-
ни распространены достаточно широко и диагностируются
тогда, когда у пациента набор фенотипических признаков не
укладывается в клиническую картину ни одной из коллагено-
патий. Для обозначения этих заболеваний в литературе ис-
пользуются термины «недифференцированная», «первич-
ная», «малые формы дисплазии», «легкая генерализованная
патология» [2, 14, 15]. M.J.Glesby и R.E.Pyertz (1989) предла-
гают говорить о существовании соединительнотканной дис-
плазии со смешанным фенотипом, применяя акроним
«MASS-фенотип» по первым буквам наиболее частых фено-
типических признаков (Mitral valve, Aorta, Skeleton, Skin) [16].
Е.С.Котовская и соавторы (1993) предложили акроним КСЧ-
фенотип (Кожа, Сердце, Череп) [4]. Э.В.Земцовский (1998)
выделяет эту группу заболеваний как нозологически само-
стоятельный синдром соединительнотканной дисплазии по-
лигенно-мультифакториальной природы, проявляющийся
внешними фенотипическими признаками с диспластическим
изменениями соединительной ткани и клинически значимой
дисфункцией одного или нескольких внутренних органов
[14]. Недифференцированная дисплазия соединительной
ткани – это, несомненно, не единая нозологическая единица,
а генетически гетерогенная группа, которая служит основой
формирования различных хронических заболеваний.

Недифференцированные соединительнотканные диспла-
зии могут иметь наследственную природу, причем чаще с
признаками аутосомно-доминантного типа наследования.
Внимательный врачебный осмотр членов семьи пробанда,
клинико-инструментальные и лабораторные исследования,
выполненные по единой программе, позволяют обнаружить
у родственников больного I или II степени родства симптомы
поражения соединительной ткани, которые не соответству-
ют ни одному из дифференцированных заболеваний [2].

Существуют приобретенные и недифференцированные
дисплазии соединительной ткани, возникающие в резуль-
тате влияния разнообразных неблагоприятных факторов
на плод в период его внутриутробного развития, что при-
водит, при определенной генетической предрасположен-
ности, к нарушению нормального эмбриогенеза. Полиор-
ганность поражения при этом варианте дисплазии обу-
словлена тем, что тератогенный герминационный период
для многих органов и систем примерно одинаков (7–12
неделя). При клиническом обследовании родственников
пациентов с подобными заболеваниями у них не обнару-
живается типичных признаков поражения соединительной
ткани, тогда как данные родословных свидетельствует о
«накоплении» в семьях больных такой патологии, как ос-
теохондроз, остеоартроз, варикозное расширение вен, ге-
моррой и т. д. [2, 3, 5, 10]. Анализ анамнестических дан-
ных пациентов выявляет неблагоприятное течение ранне-
го внутриутробного периода: заболевания матери в пер-
вом триместре беременности, прием ею медикаментов
или наличие профессиональных вредностей. Клиниче-
ские наблюдения позволяют вести речь о семейных нена-
следственных формах недифференцированной диспла-
зии соединительной ткани, причиной развития которых
служит воздействие факторов внешней среды: несбалан-
сированный характер питания, неблагоприятная экологи-
ческая обстановка в особых эндемических зонах и др.[2]. 
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Данные литературы подтверждают, что более половины
лиц, направляемых на консультацию с целью уточнения ди-
агноза, не имеют четких клинико-генеалогических критери-
ев, характерных для определенной дифференцированной
патологии обмена соединительной ткани. В ряде случаев
набор фенотипических признаков у таких пациентов напо-
минает ту или иную дифференцированную синдромальную
патологию. В подобных ситуациях принято говорить о «мар-
фаноподобном» или «элерсоподобном» фенотипах и расце-
нивать их как фенокопии указанных заболеваний. [2, 14]

Недифференцированная патология соединительной тка-
ни может проявляться диспластическими изменениями как
в одном, так и в нескольких органах или системах. Систем-
ность поражения во многом обусловлена широким распро-
странением в организме самой соединительной ткани, со-
ставляющей строму всех органов. Характер поражения ор-
ганов обусловлен их собственными паренхиматозно-стро-
мальными взаимоотношениями. Морфологические измене-
ния в тканях и органах неспецифичны и проявляются сход-
ным образом при различных дисплазия, имея разную сте-
пень выраженности. Они обнаруживаются уже в антена-
тальном и прогрессивно развиваются в последующих пери-
одах жизни человека. Генетически предопределенные де-
фекты различных компонентов соединительной ткани обу-
словливают снижение ее стабильности, устойчивости, проч-
ности, ведут к формированию клинических проявлений в
тех органах и тканях, где развитие и целостность соедини-
тельной ткани имеют максимальное значение [3, 5, 10].

К настоящему времени выделено множество фенотипи-
ческих признаков дисплазии соединительной ткани и мик-
роаномалий, которые условно можно разделить на внеш-
ние, выявляемые при физикальном обследовании, и внут-
ренние, то есть поражение ЦНС и органную патологию [2,
14]. Определенные фенотипические признаки позволяют
заподозрить дисплазию соединительной ткани уже на ста-
дии клинического осмотра. Например, снижение прочности
связочного аппарата приводит к гиперподвижности суста-
вов, кожи – к ее гиперэластичности. Нарушение синтеза
коллагена в костной, а особенно – в хрящевой ткани приво-
дит к таким нарушениям как воронкообразная или киле-
видная грудная клетка, деформация позвоночника [2, 14].

Все клинические признаки, свойственные дисплазии со-
единительной ткани, можно разделить на три группы, соот-
ветствующие первичной закладке органов в эмбриогенезе,
мезо-, экто- и эндодермальных аномалий.

Мезодермальные аномалии проявляются изменениями
со стороны скелета (деформации грудной клетки, позво-
ночника, черепа, «готическое небо», замедление роста
верхней и нижней челюсти, гипермобильность суставов),
кожи и мягких тканей (гиперрастяжимость и истончен-
ность кожи, гипоплазия мускулатуры и жировой ткани),
внутренних органов (пороки сердца, пролапсы клапанов,
увеличение диаметра аорты и легочной артерии), глаз
(выраженная миопия, аниридия, голубые склеры), сосудов
(неполноценность эндотелия, повышенная проницаемость
и хрупкость). 

Изменения со стороны зубов (аномальное расположение,
неправильное формирование и ранее выпадение, гипопла-
зия эмали, множественный кариес, резорбция десен), глаз

(эктопия и подвижность хрусталика, афакия, колобома),
центральной нервной системы (анизокория, асимметрия су-
хожильных рефлексов, нистагм, пирамидные расстройства)
имеют эктодермальное происхождение, а длинный и гипо-
пластичный кишечник – эндодермальное [2, 14, 17].

Фенотипические и органные проявления зависят от того,
какая соединительная ткань поражена больше – плотная
или рыхлая [2, 18, 19].

Так, поражение плотной оформленной соединительной
ткани манифестирует скелетными изменениями и включа-
ет астеническое телосложение, долихостеномелию, арах-
нодактилию, килевидную и воронкообразную деформацию
грудной клетки, сколиозы, кифозы и лордозы позвоночни-
ка, синдром «прямой спины», асимметрию в длине конеч-
ностей, плоскостопие и др. [20].

Скелетные изменения во многом связаны с нарушением
строения хряща. У больных с дисплазией соединительной
ткани определяется задержка созревания эпифизарной зо-
ны роста хряща, что клинически выражается удлинением
трубчатых костей [21]. Весьма информативными признака-
ми дисплазии соединительной ткани являются нарушение
соотношения длины 1-го и 2-го пальцев стопы с образова-
нием сандалевидной щели [22].

Причиной деформаций грудной клетки является непол-
ноценность реберных хрящей (дистрофические изменения
хондроцитов, нарушение формирования хондриновых во-
локон – отсутствие пучковости, появление продольных ще-
лей, истончение). При биохимическом исследовании основ-
ного вещества реберных хрящей обнаруживаются наруше-
ние сульфатирования гликозаминогликанов в виде сниже-
ния содержания хондроитин-4- и хондроитин-6-сульфатов,
отчетливое возрастание количества гликопротеидов, появ-
ление коллагена III и IV типов, которые в норме в хряще не
встречаются, а также избыток и перераспределение в кле-
точном матриксе коллагена V типа [23].

Яркий симптом системной неполноценности соедини-
тельной ткани – гипермобильность суставов [24]. По дан-
ным Г.А.Сухановой (1993), она выявляется более чем у
половины лиц с дисплазией соединительной ткани. Рас-
пространенность этой патологии в европейской популя-
ции составляет в среднем 10%, в африканской и азиат-
ской – 15–25%. K.Andren и N.Borglin (1986) установили
связь гипермобильности суставов с действием половых
гормонов. Считается, что у женщин гипермобильности су-
ставов наблюдается чаще и выражена больше, чем у муж-
чин. Подвижность суставов достигает максимума к 3 го-
дам и встречается примерно у 50% детей этого возраста,
а в дальнейшем, по мере созревания соединительной тка-
ни, происходит уменьшение ее частоты. Развитие гипер-
мобильности суставов связывают с изменением структу-
ры и соотношения различных типов коллагена. N.D.Light
(1982) при исследовании типов коллагена кожи у пациен-
тов с гипермобильностью суставов обнаружил достовер-
ное увеличение соотношения типов коллагена III/III+I по
сравнению с контролем [25]. При электронном микроско-
пировании было отмечено значительное изменение коли-
чества «толстых» (уменьшение) и «тонких» (увеличение)
коллагеновых волокон, а также повышение содержания
основного вещества, эластина и фиброцитов в ретикуляр-
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ной строме. Как следствие слабости связочного аппарата
развивается гиперлаксация во всех или нескольких суста-
вах, формируется неправильная осанка, кифоз, гиперлор-
доз, дископатия, сколиоз, плоскостопие, genu recurvatum
и др. [2, 14, 17]. У больных с синдромом гипермобильно-
сти суставов отмечена повышенная экспрессия антигена
В35 системы HLA, что наблюдается так же при пролапсе
митрального клапана, пиелонефрите, гломерулонефрите
[27, 28]. 

Изменение кожных покровов при дисплазии соедини-
тельной ткани проявляется тонкой, просвечивающей, легко
ранимой, чрезмерно сухой или гиперэластичной кожей,
келлоидными или напоминающими «папиросную бумагу»
рубцами, стриями. Характерны пигментные и депигменти-
рованные пятна, веснушки, обилие родинок. На локтях, ко-
ленях, пятках видны псевдоопухоли, на голенях – мелкие
узелки под кожей, подкожные сферулы (аномалии роста
жировой ткани). Могут быть перепонки между пальцами,
деформация ушных раковин, эпикант, висящий малый язы-
чок [22]. 

При дисплазии соединительной ткани чрезвычайно рас-
пространена патология органов зрения. Она представлена
миопией различной степени выраженности, гипертелориз-
мом, гипер- и гипометропией, эпикантдислокацией хруста-
лика, отслойкой сетчатки, дегенеративными изменениями
на глазном дне, увеличением длины глазного яблока, пло-
ской роговицей, голубыми склерами, косоглазием (А.Н.Се-
мячкина 1995). В исследованиях О.Д.Остроумовой (1995) в
43–65,5% случаев отмечено сочетание пролапса митраль-
ного клапана и миопии [29].

Весьма частое клиническое проявление синдрома дис-
плазии соединительной ткани – варикозное расширение
вен нижних конечностей. При морфологическом исследо-
вании этих вен в начальной стадии патологического про-
цесса отмечается скопление фибронектина на внутренней
оболочке сосуда. В дальнейшем повреждаются миоциты,
эластические волокна, возрастает количество коллагена I
типа с последующим исходом в фиброз [2].

Г.А.Суханова (1993) в своих исследованиях сообщает о
геморрагическом синдроме у больных с дисплазией соеди-
нительной ткани. Она наблюдала повторные носовые кро-
вотечения, петехиально-пятнистые элементы сыпи, дли-
тельные и/или обильные менструации, повышенную крово-
точивость десен, длительные кровотечения при порезах
[22]. З.С.Баркаган считает, что геморрагический синдром
служит одним из проявлений мезенхимальных аномалий и,
следовательно, может рассматриваться в рамках синдрома
дисплазий соединительной ткани. В литературе приводят-
ся также данные о нарушениях в различных звеньях систе-
мы гемостаза при этом синдроме изменения агрегацион-
ной функции тромбоцитов, снижение активности фактора
Виллебранда в плазме, нарушение конечного этапа свер-
тывания крови [30]. 

Данные, полученные Л.В. Соловьевой (1996) и В.М. Яко-
влевым с соавт (1994), не оставляют сомнения в тесной
взаимосвязи между состоянием иммунной системы и дис-
плазией соединительной ткани. Так В.М.Яковлев (1994)
при клинико-инструментальном обследовании пациентов с
дисплазией соединительной ткани установил, что при фе-

нотипически более ярких формах дисплазии соединитель-
ной ткани чаще развивается сопутствующие заболевания
внутренних органов. Нарушение в иммунной системе боль-
ных выражаются иммунодефицитом, который на клиниче-
ском уровне проявляется рецидивирующими и хронически-
ми воспалительными процессами верхних дыхательных пу-
тей, ЛОР-органов, легких, почек и кожных покровов. Анти-
гены гистосовместимости I и II классов не только ассоции-
рованы с предрасположенностью к развитию дисплазии со-
единительной ткани и с особенностями ее клинических
проявлений, но и определяют наличие отклонений в иммун-
ной системе, что указывает на важную роль генетических
факторов в патогенезе этих заболеваний [3].

Самостоятельная клиническая значимость патологии со-
единительной ткани подтверждается данными о высокой
частоте, нейровегетивных расстройств, изменений ЦНС
(энурез, дефекты речи, вегето-сосудистая дистония) и пси-
хики у лиц с этими заболеваниями [3, 14, 31]. Так О.Б.Сте-
пура (1995) выделяет психологические особенности паци-
ентов (снижение самооценки, уровня притязаний, эмоцио-
нальной устойчивости, повышенный уровень тревожности,
аутизация). В 8,9% случаев акцентуация личности встреча-
ется по шизоидному типу. Это, однако, не означает, что из-
менения психики обязательно сопровождают дисплазию
соединительной ткани. Нельзя также исключить, что в зна-
чительной части случаев изменения личности носят вто-
ричный характер и связаны с формированием «комплекса
неполноценности» у лиц, имеющих те или иные физиче-
ские дефекты [14, 32].

Собранные воедино, эти признаки свидетельствуют о
дисплазии соединительной ткани и, чем больше фенотипи-
ческих признаков выявляется при осмотре, тем больше ос-
нований ожидать патологические изменения и во внутрен-
них органах. 

Т.Милковска-Дмитрова (1987) рассматривает отдельные
виды дисплазии соединительной ткани в зависимости от
преимущественной локализации в той или иной системе.
Ей выделены следующие формы: суставная, глазная, экхи-
мозная, легочная, лаксационная, почечная, сердечно-сосу-
дистая, периодонтальная, пролапс митрального клапана,
абдоминальная, сколиозная [17]. 

При дисплазии соединительной ткани широко распро-
странены и весьма разнообразны сердечно-сосудистые из-
менения. С 1990 года в классификации заболеваний сер-
дечно-сосудистой системы Нью-Йоркской ассоциации кар-
диологов выделен синдром дисплазии соединительной тка-
ни сердца. Этот синдром включает: пролапсы клапанов
сердца, аномально расположенные хорды левого желудоч-
ка, аневризмы межпредсердной перегородки и синусов
Вальсальвы, расширение корня аорты и легочной артерии,
бикуспидальную аорту. Дисплазия соединительной ткани
сердца рассматривается как изолированный синдром,
включающий в себя симптомокомплекс кардиальных и эк-
стракардиальных проявлений [1, 32, 33]. Ряд исследовате-
лей указывают на тесную связь пролапса митрального кла-
пана с определенными антигенами гистосовместимости.
Большинство авторов отметили при нем достоверное уве-
личение частоты встречаемости антигена HLA B35
(45,2–72,5%) [3, 33]. Кроме того, при синдроме дисплазии
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соединительной ткани сердца обнаружена повышенная ча-
стота и других антигенов гистосовместимости (HLA A3,
В12, В27) [34]. 

Бронхолегочные поражения при дисплазии соединитель-
ной ткани характеризуются как генетически обусловлен-
ные нарушения архитектоники легочной ткани, ведущие
(при повышенной растяжимости и сниженной эластично-
сти) к формированию прогрессирующей и буллезной эм-
физемы, поликистоза легких, спонтанного пневмоторакса,
бронхоэктазов, гипоплазии легких. При гистологическом
исследовании обнаруживаются деструкция межальвеоляр-
ных перегородок и апикальные буллы. Нередко встречают-
ся трахеобронхомегалия, трахеобронхомаляция, трахеоб-
ронхиальная дискинезия, вызванные патологией обмена
соединительной ткани [3]. 

Гасан Абу-Джабаль (1997) отмечает высокую частоту
фенотипических маркеров дисплазии соединительной тка-
ни у детей с патологией, гастродуоденальной зоны, веду-
щее место среди которых занимает синдром гипермобиль-
ности суставов [35]. Для этого контингента больных харак-
терна также высокая частота микроаномалий развития,
прежде всего желчного пузыря, свойственны нервно-эмо-
циональные расстройства, астено-невротические реакции.
Кроме того, эти пациенты склонны к воспалительным забо-
леваниям слизистых оболочек желудка и кишечника, кото-
рые нередко осложняются перфорациями и кровотечения-
ми. Т.Н.Лебеденко и соавторов (1996) отмечают скудную
клиническую симптоматику у больных с хроническим гаст-
ритом на фоне дисплазии соединительной ткани с преоб-
ладающими признаками слабо выраженной желудочной
диспепсии. Репаративные процессы у этих пациентов хара-
ктеризуются преимущественным образованием коллагена
III типа с развитием липоматоза собственной пластинки и
атрофии слизистой оболочки [36].

Литературные данные позволяют утверждать, что суще-
ствует достаточно тесная взаимосвязь между числом
внешних фенотипических признаков дисплазии соедини-
тельной ткани и частотой выявления аналогичных измене-
ний внутренних органов [14, 37–40].

Синдром дисплазии соединительной ткани довольно ча-
сто сочетается с патологией почек [2, 14, 41]. Примерно у
каждого третьего пациента наблюдаются симптомы, харак-
терные для поражения мочевыделительной системы: час-
тое мочеиспускание, чувство неполного опорожнения мо-
чевого пузыря, никтурия, энурез, симптомы дизметаболи-
ческой нефропатии, а при углубленном обследовании вы-
является: поликистоз, дивертикулез мочевого пузыря, неф-
роптоз, атония чашечно-лоханочной системы, удвоение
почки и/или мочевыводящих путей [2, 42]. 

При ангиографическом исследовании сосудов почек у
больных с дисплазией соединительной ткани нередко на-
блюдается поражение артерий среднего и мелкого калиб-
ра – множественные крупные аневризмы почечных сосу-
дов с высоким риском развития вазоренальной гипертен-
зии [2, 43, 44].

При проведении полного нефрологического обследова-
ния детей, имеющих 5 и более фенотипических признаков
дисплазии соединительной ткани, заболевание почек вы-
является у 39% детей, а сочетание высокой стигматизации

с патологией органов мочевой системы в семейном анам-
незе свидетельствует о заболевании почек у ребенка в
90% случаев [28]. 

Наиболее часто при нефропатиях встречается высокое
(готическое) небо, расширенная переносица. При диспла-
зиях почечной ткани и при наследственном нефрите часто
отмечаются аномалии строения ушных раковин, эпикант,
костные аномалии, весьма характерна варусная деформа-
ция мизинца [28]. Степень выраженности генетически де-
терминированных нарушений онтогенеза зависит от степе-
ни пенетрантности и экспрессивности соответствующих ге-
нов, а выраженность врожденных нарушений обусловлива-
ется силой и сроками мутагенного воздействия.

Исследования, проведенные О.Ю.Турпитко у детей с
различными нефропатиями, выявили преобладание у них
антигенов HLA-B12, -В18, -В35 причем торпидное прогре-
диентное течение нефропатий было свойственно тем паци-
ентам, у которых выявлялись HLA-антигены-В18, -В35. В то
же время отмечена достоверно более редкая, чем в попу-
ляции, встречаемость антигенов HLA-B5 и HLA-В7, что мо-
жет говорить о повышенной восприимчивости к нефроло-
гической патологии, так как эти антигены ассоциированы с
генами-протекторами к заболеваниям почек [28]. При гло-
мерулонефрите выявлена положительная ассоциация с ан-
тигенами HLA В8, В35, В40 [45]. О.Л. Тиктинский с соавт
(1986) обнаружили положительную ассоциативную связь
между антигенами HLA В13, В35, В22 и хроническим пие-
лонефритом с уролитиазом. Этих фактов достаточно для
того, чтобы учитывать этот ассоциативный маркер как фа-
ктор риска возникновения патологии почек у ребенка в том
случае, если в его семейном намнезе есть заболевания по-
чек у ближайших родственников[28]. Интересно, что HLA-
B35, НLA-В12 обнаружены и у детей с пролапсом мит-
ралдьного клапана и с гипермобильнстью суставов.
C.Leane (1991) показал, что повышенная экспрессия анти-
гена В35 системы HLA приводит к нарушению метаболиз-
ма коллагена вследствие низкого содержания внутритка-
невого магния [27].

Как отмечалось выше, при дисплазии соединительной
ткани поражение не ограничивается одной системой. Пос-
кольку дифференцировка перечисленных структур проис-
ходит в одни и те же сроки фетального развития частота
сочетания диспластических изменений в позвоночнике,
клапанах сердца, сосудах, коже и почках очень высока.
В.А. Гаврилова с соавторами (2001) изучила взаимосвязь и
выраженность структурных изменений сердца у 256 детей
с заболеваниями мочевыводящей системы. Дисплазия со-
единительной ткани сердца была выявлена у подавляюще-
го числа обследованных больных (в 71% наблюдений, р <
0,05). Было выделено три степени выраженности этих из-
менений: 1 степень характеризовалась наличием изолиро-
ванной аномально расположенной хорды в полости левого
желудочка; при 2 степени отмечалось сочетание пролаби-
рования одного из атриовентрикулярных клапанов и ано-
мально расположенной хорды; 3 степень диагностирова-
лась при выявлении множественных аномально располо-
женных хорд, пролабирования атриовентрикулярных кла-
панов 2 степени, миксоматозной дегенерации и открытого
овального окна. Анализ показал, что у большинства обсле-
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дованных больных (74%) отмечалась 2 и 3 степень диспла-
зии соединительной ткани сердца, что расценивалось как
выраженные изменения. При этом они наблюдались у 75%
детей с острым гломерулонефритом, у 72% с хроническим
гломерулонефритом, у 100% с интерстициальным нефри-
том, у 74% с острым пиелонефритом, у 70% с хроническим
пиелонефритом, у 72% с хроническим пиелонефритом с
нейрогенной дисфункцией мочевого пузыря, у 90% с изо-
лированной нейрогенной дисфункцией мочевого пузыря, у
64% детей с «малыми» аномалиями почек [46].

В своих исследованиях Е.П.Тимофеева (1997) отмечает
некоторые особенности течения пиелонефрита у детей с
дисплазией соединительной ткани: Пиелонефрит у них ча-
ще протекает малосимптомно, проявляется, как правило,
лишь мочевым синдромом, и характеризуется двусторон-
ним поражением в сочетании с разнообразными врожден-
ными аномалиями развития мочевой системы, а также с
мембрано-деструктивным процессом и недостаточностью
пиридоксина [41].

Врожденная несостоятельность соединительной ткани
может быть диагностирована уже на этапе физикального
обследования больного при комплексной оценке феноти-
пических маркеров ее дисплазии [29, 32, 47]. По данным
В.А.Таболина и Н.П.Шабалова (1984) для диагностики со-
единительнотканной дисплазии критическим количеством
признаков является наличие 6 и более стигм дисэмбриоге-
неза [14]. При обследовании больного необходимо учиты-
вать не только число фенотипических проявлений, но так-
же степень их выраженности и клиническую значимость.

Для скрининг-диагностики дисплазии соединительной
ткани (на этапе клинико-анамнестического обследования)
применимы критерии Т.Милковска-Димитровой и А.Кар-
кашева (1985). Они выделяют главные и второстепенные
фенотипические признаки дисплазии соединительной
ткани. К главным относятся: плоскостопие, расширение
вен, готическое небо, гипермобильность суставов, пато-
логия органа зрения, деформации грудной клетки и по-
звоночника, увеличенная растяжимость и дряблость ко-
жи, длинные тонкие пальцы. Второстепенные признаки
это: аномалии ушных раковин и зубов, преходящие сус-
тавные боли, вывихи и подвывихи суставов, птеригодак-
тилия и др. Легкая (1 степень) дисплазии соединительной
ткани диагностируется при наличии двух главных призна-
ков, средняя (2 степень) – при 3 главных и 2–3 второсте-
пенных или 3–4 главных и 1–2 второстепенных. Тяжелая
(3 степень) определяется при наличии 5 главных и 3 вто-
ростепенных признаков [17].

В диагностике дисплазии соединительной ткани имеют
значение биохимические методы исследования, позволяю-
щие оценить состояние обмена соединительной ткани,
уточнить диагноз, прогнозировать течение заболевания и
судить об эффективности реабилитационной терапии. Наи-
более информативным является определение уровня окси-
пролина и гликозоаминогликанов в суточной моче, лизина,
пролина, оксипролина в сыворотке крови [2, 48].

Генетические дефекты синтеза коллагена приводят к
уменьшению его поперечных связей и возрастанию коли-
чества легкорастворимых фракций. Именно поэтому у
больных с врожденной дисплазией соединительной ткани

отмечается достоверное повышение оксипролина в суточ-
ной моче, выраженность которого коррелирует с тяжестью
патологического процесса [2, 49]. По данным Т.И.Кадури-
ной (2000), косвенным маркером гиперкатаболизма колла-
гена можно считать повышенное содержание гидроксипро-
лина, лизина и пролина в крови, возрастание уровня кото-
рых коррелирует с повышением количества оксипролина в
суточной моче [2]. О катаболизме межклеточного вещест-
ва судят по величине экскреции гликозоаминогликанов [2,
48, 50]. У больных с различными клиническими вариантами
болезней соединительной ткани наблюдается повышенное
их выведение с мочой [48].

При врожденной патологии соединительной ткани на
мембранах лейкоцитов определяется повышенное пред-
ставительство антигенов гистосовместимости HLA – А28,
В35, Cw5, Cw52, сниженное – А2, В12, Cw3 [50].

Для наследственных заболеваний соединительной ткани
характерно изменение соотношения коллагенов разных ти-
пов и нарушение структуры коллагенового волокна [47, 51].
Типирование коллагена проводится методом непрямой им-
мунофлюоресценции по Sternberg L.A. (1982) при помощи
поликлональных антител к фибронектину и коллагенам I,
III, IV, V и других типов [44].

Современной и перспективной является молекулярно-
генетическая диагностика (ДНК-диагностика) врожденной
дисплазии соединительной ткани, предполагающая приме-
нение молекулярных методов выявления генных мутаций.

Таким образом, большинство биохимических и молеку-
лярно-генетических методов диагностики дисплазии соеди-
нительной ткани трудоемки и требуют дорогостоящего обо-
рудования. Поэтому для проведения скринингового обследо-
вания детей наиболее доступны клинико-анамнестические и
функциональные методы обследования. Такой подход поз-
воляет своевременно диагностировать дисплазию соедини-
тельной ткани и разработать план лечебно-профилактиче-
ских мероприятий. Внимательное изучение внешних фено-
типических признаков и сопоставление их с морфологиче-
скими или функциональными характеристиками внутренних
органов и систем позволяет выявить дефекты соединитель-
ной ткани и правильно понять природу заболевания.
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