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Актуальность: Синдром Марфана – наследственное заболевание с полиорганными

нарушениями. Клиника болезни проявляется в различной степени тяжести, поэтому

постановка окончательного диагноза может занимать несколько лет. При тяжёлых,

труднодиагностируемых случаях кратно возрастает риск летального исхода и

инвалидизации пациента.

Семейные случаи составляют до 75%.

Несмотря на то, что синдром был описан более 128 лет назад, он по-прежнему остается

сложной и актуальной медицинской проблемой.

Цель исследования: Привлечь внимание педиатров, семейных врачей, генетиков,
детских кардиологов к возможным осложнениям со стороны сердечно-сосудистой
системы (ССС) при синдроме Марфана.

Задачи:
1) Проследить катамнез детей, находящихся на диспансерном учете в
республиканском медико-генетическом центре (РМГЦ) в Республике
Крым.
2) Обозначить роль Допплер-эхокардиографии (ДЭхоКГ) в мониторинге
состояния сердечно-сосудистой системы пациентов с синдромом
Марфана.



Синдром  Марфана –
аутосомно-доминантное 
заболевание с полиорганными 
нарушениями, вызванное 
изменением свойств белка 
фибриллина-1.

Клинический пример
составления родословной.



Н. Паганини

Г. Х. Андерсен А. Линкольн

Шарль де Голь

Выдающиеся личности с синдромом Марфана

Корней Чуковский



В 2 случаях выявлена семейная форма СМ: 2 сестры 13 и 14 лет и трое детей в
одной семье (2 мальчика и девочка).
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Критерии диагностики синдрома Марфана

Анализ проводился по данным

клинического наблюдения и ДЭхоКГ.

Верификация диагноза по Гентским

критериям 2010 года.

Диагностика синдрома

базировалась на составлении и

исследовании родословных, оценки

морфофенотипа, с изучением

физического и нервно-психического

развития детей.



Диагноз ставился при наличии 1 из 5 основных симптомов:

• вывих хрусталиков

• арахнодактилия• кифосколиоз

деформация грудной клетки



и 2 дополнительных: 

•миопия 

• пролапс митрального клапана 

• гиперподвижность суставов 

• высокий рост 

• плоскостопие 

• стрии

• пневмоторакс 

Состояние и тяжесть сердечно-сосудистых заболеваний оценивали на основе инструментальных

методов, включая рентгенографию органов грудной клетки, ДЭхоКГ, электрокардиографию,

мониторирование по Холтеру



•Аневризма аорты -
ограниченное мешковидное
выбухание стенки аорты 
или расширение всей аорты 
более чем в полтора раза 
по сравнению с нормой. 

Одной из наиболее частых

причин смерти детей с

синдромом Марфана является

расслоение и разрыв аневризмы

аорты



Больной Р. с синдромом Марфана в связи с отказом родителей от
диспансерного наблюдения на протяжении 2 лет не проходил
обследование у кардиолога. Смерть наступила в 17 лет от острой СН.

Синдром Марфана у больного Р., 14 лет Результаты аутопсии сердца больного Р., 17 лет 

Клинический случай №1



Клинический случай №2. 
Ребенок Ч., 10 лет. Синдром Марфана. Состояние после плановой операции Девида по
поводу выраженной дилатаций синусов Вальсальвы и умеренной аортальной недостаточности.



а)

1)ЭхоКГ реб. К., 8 лет с синдромом Марфана:
а) недостаточность МК.
б) расширение восходящей аорты б)

б)

2) ЭКГ. Реб. К., 13 лет. Планово оперирован. 

Клинический случай № 3



Реб. Ф., 13 лет с синдромом Марфана и аневризмой аорты. 

Планово оперирован.

Клинический случай № 4



ЭхоКГ реб. Ш. до пластики 
аневризмы аорты 

Реб. Ш., 17 лет с синдромом Марфана до 

операции

Клинический случай № 5
Экстренная операция аневризмы аорты

Реб. Ш., 17 лет с синдромом 

Марфана после пластики 

аневризмы аорты



а) R-графия ОГК реб. Ш., 17 лет
После протезирования восходящей
аорты (плеврит, гидроперикард)
б) Заключение: состояние после
оперативного лечения сердца.
Двусторонний плеврит. Умеренно
выраженный перикардит.
в) ЭКГ .

в) 

б) 



Процесс диссекции аорты со временем продолжил развиваться, что привело к дальнейшему

поэтапному протезированию аорты в грудном и брюшном отделе (2016, 2018, 2020).

На данный момент состояние пациента стабильное, удовлетворительное. Он состоит на учёте у

взрослого кардиолога. Катамнез составил 10 лет.



Амосов Николай Михайлович (1913-2002 )
110 лет  со дня рождения!

«Человек уникален!

Кто осмелится с этим спорить?»

Энциклопедия Амосова. Алгоритм здоровья.



1) Определяющими для направления ребенка в медико-генетический центр

являются выявленные клинические критерии синдрома Марфана в сердечно-

сосудистой и костно-мышечной системах.

2) Для медицинских специалистов учет генетических особенностей пациентов

позволяет определить тактику диспансерного наблюдения и лечения.

Динамическая ДЭХОКГ даёт возможность своевременно выявить осложненное

течение синдрома Марфана для проведения кардиохирургической коррекции.

3) Своевременная диагностика синдрома Марфана позволяет родителям получить

информацию о прогнозе жизни своего ребенка, принять обоснованное решение в

плане воспитания и выбора спортивных нагрузок, а также достоверно понимать

генетический риск при планировании последующих беременностей.

Выводы.




