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гетерогенная группа наследственных 

соединительнотканных заболеваний на 

основе общих клинических проявлений, 

прежде всего сочетания патологии сердечно-

сосудистой системы, кожи и суставов. 

Основные диагностические критерии:

Синдром Элерса-Данлоса -

•повышенная растяжимость кожи, 

•атрофичные рубцы, 

•гипермобильность суставов.

Распространенность ≈ 1:5000 человек во 

всех этнических группах.
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Выделяют 6 типов синдрома:

Синдром Элерса-Данлоса

Они имеют различную этиологию, тип 

наследования и клиническую симптоматику. 

•классический, 

•гипермобильный,

•васкулярный, 

•кифосколиотический, 

•артрохалазия, 

•дермоспараксис. 

Наиболее распространены классический и 

гипермобильный типы  (≈ 1 на 10 000 человек). 
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Синдром Элерса-Данлоса: 
классический тип



Синдром Элерса-Данлоса: 

гипермобильный тип



Синдром Элерса-Данлоса: 
кифосколиотический тип



Синдром Элерса-Данлоса: 
дермоспараксис



Синдром Элерса-Данлоса: 
сосудистый тип

Ген картирован на 

хромосоме 2q31. 

Дефект гена коллагена III 

типа (COL3A1; 120180). 

Тип наследования -

аутосомно-доминантный 

Частота встречаемости -

≈ 1:100 000 населения



Этиологический фактор - мутации в гене α1-

цепи коллагена III типа - COL3A1. 

Мутации приводят к нарушению секреции и 

посттрансляционной модификации коллагена. 

Мутации в данном гене описаны также при 

семейных артериальных аневризмах (OMIM 

100070) и аортальной расслаивающейся 

аневризме, связанной с генерализованной 

фиброзно-мышечной дисплазией (OMIM 135580). 

Синдром Элерса-Данлоса: 
сосудистый тип



Синдром Элерса-Данлоса: 
сосудистый тип

характерный фенотип (информативен у взрослых 

пациентов, у детей не выражен):

•узкий нос, 

•тонкие губы, 

•натянутая кожа, 

•впавшие щеки, 

•экзофтальм, обусловленный 

снижением подкожно-жирового слоя. 



гипермобильность суставов пальцев, 

тонкая малорастяжимая кожа, 

склонность к кровотечениям, кровоизлияниям, 

экхимозам,

угроза разрыва крупных артерий и полых 

внутренних органов. 

Синдром Элерса-Данлоса: 
сосудистый тип



Наиболее частые проявления сосудистой формы 

синдрома Элерса-Данлоса - цереброваскулярные 

аномалии, которые встречаются у ≈ 40% 

пациентов, чаще в молодом возрасте и у 25% в 

возрасте до года. 

Синдром Элерса-Данлоса: 
сосудистый тип



кавернозные аневризмы и фистулы сонных 

артерий; 

кавернозные фистулы коронарных артерий, 

которые возникают спонтанно; 

аневризмы вертебральных артерий  (приводят к 

массивному внутричерепному кровоизлиянию) 

Синдром Элерса-Данлоса: 
сосудистый тип



Известны наблюдения развития 

печеночных и селезеночных 

артериальных аневризм в молодом 

возрасте 

Синдром Элерса-Данлоса: 
сосудистый тип

 Расширение   вен 

нижних конечностей

Трисветова Е.Л. Клинические признаки синдрома Элерса – Данло и элерсоподобного фенотипа // Медицинские новости. –

2018. – №4. – С. 58–64.



жизнеугрожающее заболевание вследствие 

риска разрыва стенок сосудов среднего и 

крупного калибра и стенок полых органов 

(кишечник, мочевой пузырь). 

Синдром Элерса-Данлоса: 
сосудистый тип -

В.А. Румянцева, Е.В. Заклязьминская Клиническое и генетическое разнообразие наследственных 

дисплазий соединительной ткани // Клин. и эксперимент. хир. Журн. им. акад. Б.В. Петровского. 

2015. № 2. С. 5–17.



Клинический случай Ребенок Г., 12 лет  
Жалобы при поступлении: приступы головной боли, головокружение, 
бледность носогубного треугольника при резкой перемене положения 
тела; вялость, сонливость, метеозависимость, пресинкопальные 
состояния в анамнезе; сниженный аппетит, неприятный запах изо рта 
утром, отрыжку воздухом, слюнотечение в ночное время, периодически 
боль в правом подреберье после еды.
Наблюдается с 5-летнего возраста. Поступает повторно.

Цель госпитализации: уточнение диагноза и составления лечебно-
реабилитационной программы 

Анамнез заболевания 

Пациент находился в отделении детской кардиологии и 

кардиохирургии ИНВХ им. В.К. Гусака с аналогичными жалобами год 

назад. 

Выписан с клиническим диагнозом: Артериальная гипотензия. 

Вертебробазилярная недостаточность артериальной системы на 

фоне нестабильности шейного отдела позвоночника (С2-С3, С3-С4, 

С4-С5), экстравазальная компрессия позвоночных артерий. 



Анамнез заболевания
Соп. диагноз: Дисплазия соединительной ткани І ст. (элерсоподобный 
фенотип): видимая венозная сеть, ПМК с митральной регургитацией ІІ 
с.т; аномальная хорда в левом желудочке; сколиотическая осанка; 
гипермобильный суставной синдром; плоскостопие; нестабильность 
шейного отдела позвоночника; вертебробазилярная недостаточность; 
ГЭРБ, кардиодиафрагмальный синдром, ДЖВП на фоне деформации 
желчного пузыря; колоптоз, птоз поперечноободочной кишки; 
долихосигма; толстотонкокишечный рефлюкс, аномалия прорезывания 
зубов; расширение участков вен. Хронический тонзиллит, ремиссия. 

После выписки обследован в Республиканском специализированном 

центре медицинской генетики и пренатальной диагностики МЗ ДНР. 

Заключение: у ребенка имеется гипермобильность суставов (9 баллов 

по шкале Бейтона), нестабильность шейного отдела позвоночника в 

сегментах С2-СЗ, СЗ-С4, С4-С5, сколиотическая осанка, продольное 

плоскостопие; пролапс митрального клапана с митральной 

регургитацией ІІ ст., колоптоз, птоз поперечноободчной кишки; видимая 

венозная сеть, расширение участков вен, склонность к спонтанным 

экхимозам, ГЭРБ, ДЖВП на фоне деформации желчного пузыря. 



Заключение генетика

По результатам биохимических исследований уровень пролина, 

оксипролина в крови и суточной моче в норме. Уровень ГАГ в суточной 

моче в норме. Отмечается снижение уровня общего кальция в крови до 

2,07 ммоль/л (норма 2,2- 2,70).
По результатам ДНК-диагностики полиморфизма генов фолатного 
цикла выявлены: 
аллель риска 66G гена MTRR в гомозиготном состоянии, 
аллель риска тромбоцитарного рецептора к коллагену ITGA2, 
аллель риска Alu-элемента в гене АСЕ в гомозиготном состоянии. 

Присутствие в генотипе аллеля G гена MTRR может приводить к 

повышенному накоплению гомоцисгеина и к микроциркуляторным 

и тромботическим осложнениям при различных заболеваниях. 

Влияние полиморфизма усугубляется дефицитом витаминов В12 и В6. 

Ангиотензин-конвертирующий фермент (АСЕ) гидролизует декапептид 

ангиотензин-1 в вазопрессоре ангиотензин-II, что играет важную роль в 

регуляции АД и поддержании баланса электролитов, также влияет на 

фибринолиз, активацию и аггрегацию тромбоцитов.

Таким образом, имеющаяся у мальчика совокупность полиморфизмов 

генов может приводить к повышенному риску развития инсульта, 

тромбообразования.



В семейном анамнезе: 

дедушка ребенка по линии матери перенес инсульт, через некоторое 

время умер от инфаркта миокарда; 

бабушка по линии матери - ИБС, гипертоническая болезнь. 

мать ребенка - ВСД по смешанному типу.

Заключение генетика

Кожа голеней после 

игры с мячом («футбол»)

Из собственного архива

Коагулограмма: ПТИ – 103%, фибриноген – 2,5 г/л, 
тр.вр. – 7,4''; активность VIII фактора – 88 (N 50-200); 
активность IX фактора – 72% (N 50-200).

Агрегационная способность тромбоцитов (АДФ, 
коллаген, ристоцетин) – снижение агрегационной 
способности тромбоцитов с АДФ.

! Совокупность фенотипических, 

клинических, лабораторных признаков и 

генеалогические данные укладываются в 

синдром Элерса-Данлоса (Q 79.6). 



Григорович Д.В.


