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Однією з актуальних проблем сучасної ревма-
тології є дисплазії сполучної тканини (ДСТ), які мо-
жуть виникати у будь-якому віці, призводять до три-
валої втрати працездатності, уражень суглобів 
і серцево-судинної системи (Насонова В.А., Аста-
пенко М.Г., 1989).

ДСТ — це поліорганна та полісистемна патологія 
із прогредієнтним перебігом, в основі якої лежать де-
фекти синтезу або катаболізму компонентів позаклі-
тинного матриксу чи регуляторів морфогенезу спо-
лучної тканини. З клінічної точки зору ДСТ поділяють 
на дві групи: диференційовані та недиференційовані. 
Диференційовані ДСТ характеризуються певним ти-
пом успадкування, чітко окресленою клінічною кар-
тиною, а в ряді випадків — встановленим і вивченим 
генетичним або біохімічним дефектом. Недиференці-
йовані ДСТ — генетично гетерогенна група захворю-
вань мультифакторіальної природи із прогредієнтним 
перебігом, в основі якої лежать порушення синтезу, 
розпаду або морфогенезу компонентів позаклітин-
ного матриксу. Вони виникають у осіб із визначеною 
генетичною схильністю в період раннього ембріоге-
незу або постнатально під впливом шкідливих фак-
торів довкілля (Кадурина Т.И., Горбунова В.Н., 2009).

Існує думка, що ревматизм нерідко виникає 
на фоні ДСТ. Порушення імунологічної реактивності, 
об міну макро- і мікроелементів, колагену та еласти ну, 
підвищення активності ферментів (колагенази, елас-
тази) можуть впливати на тяжкість і тривалість ревма-
тизму. Часто ДСТ розгля дають як фоновий стан щодо 
формування вад серця у хворих на ревматизм. Тео-
ретичним обґрунтуванням цього є те, що в умовах 
запа лення неповноцінні колагенові фібрили більш до-
ступні до руйнування колагеназою і неспе цифічними 
протео літичними ферментами за наявності рихлої 
невпорядкованої структури та більш легкого їх про-
никнення всередину колаге нової молекули з по-
дальшим розривом недоско налих міжмолекуляр-
них поперечних зв’язків. ДСТ наявна у 93,6% паці-
єнтів із ревматизмом і є фактором ризику розвитку 
цього захворювання. Їх поєднання може посилюва-
ти ураження судин, спричиняти тяжчий перебіг рев-
матичного васкуліту, розвиток раннього атероскле-
розу та серцево-судинних ускладнень (Заремба Є.Х., 
Зімба О.О., 2009).

У пацієнтів із ревматичними захворювання ми сис-
темні захворювання сполучної тканини часто виника-
ють на тлі її дисплазії, а характер пе ребігу ревматич-
ного процесу асоціюється зі сту пенем тяжкості ДСТ.

Серед диференційованих ДСТ синдром Марфа-
на (СМ) продовжує привертати увагу фахівців різ-
них спеціальностей, що зумовлено високим ризи-
ком розвитку аневризми аорти і раптової смерті 
хворого. Часто лікарі стикаються з діагностичною 
плутаниною, невірним встановленням клінічно-
го діагнозу і, як наслідок — тяжкістю вибору так-
тики лікування. Хоча стандартні діагностичні кри-
терії СМ опубліковані, але значний поліморфізм 
про явів, функціональна невідповідність багатьох 
систем, розвиток ускладнень, які несумісні з жит-
тям, є основою для вивчення цього захворювання 
лікарями-ревматологами (Bird H.A., 2005; 2007).

СМ — це генетичне захворювання, успадкова-
не за аутосомно-домінантним типом. Для нього ха-
рактерне ураження серцево-судинної системи, ске-
лета і очей. Поширеність СМ становить 2–3 випадки 
на 10 тис., а 25–30% — нові мутації. В основі СМ є де-
фект гена фібриліну-1 (FBN1) на хромосомі 15q21, 
який кодує білок позаклітинного матриксу, що вхо-
дить до складу еластичних волокон. Недостатність 
FBN1 у мишей є загальноприйнятою моделлю СМ, 
що повторює серцево-судинний фенотип, показує 
дегенерацію медіа в стінці аорти з раптовим виник-
ненням запальних інфільтратів, розширення чи роз-
шарування. Дефіцит FBN1 може призвести до ослаб-
лення підтримки тканин і регуляції трансформації 
фактора росту (TGF)-β (Wang Yu. et al., 2010). Понад 
1 тис. мутацій були визначені як унікальні для по-
страждалих сімей. У 10% пацієнтів із діагнозом СМ 
не вдається знайти FBN1 мутації (von Kodolitsch Y., 
Robinson P.N., 2007; ESC Guidelines, 2010).

Прогноз СМ в основному визначається нароста-
ючим розширенням аорти, яке призводить до анев-
ризми чи розриву, що є основними причинами 
смерті. Середній термін життя пацієнтів із СМ ста-
новить 40 років, дилатацію кореня аорти виявля-
ють у 60–80% пацієнтів. Швидкість розвитку ектазії 
аорти неоднорідна і непередбачувана, ризик роз-
шарування чітко зростає зі збільшенням діаметра 
кореня аорти, але розшарування може бути і в па-
цієнтів без аневризми аорти (ESC Guidelines, 2010).

Діагноз СМ іноді встановлюють вже після вияв-
лення аневризми аорти або під час операції з при-
воду розшарування аневризми висхідного відділу 
аорти. Тяжкість діагностики зумовлена наявністю 
багатьох марфаноподібних синдромів і недифе-
ренційованих ДСТ, які мають подібні клінічні симп-
томи та варіанти перебігу, навіть генетичні й лабо-
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раторні показники (Pearson G.D. et al., 2008). Раннє 
виявлення СМ і встановлення правильного клініч-
ного діа гнозу має вирішальне значення. Діагноз 
СМ встановлють перш за все на підставі клінічних 
про явів, які передбачають появу основних проявів 
у двох різних системах організму та участь третьої 
системи (критерії Ghent nosology, 1996).

Наводимо опис клінічного випадку СМ, перебіг 
якого відбувався під маскою ревматизму.

Хвора Б.О.М., 1950 року народження, інвалід ІІ гру-
пи, госпіталізована зі скаргами на перебої в роботі 
серця, серцебиття, ниючий біль у ділянці серця, вира-
жену загальну слабість, постійний ниючий біль у колін-
них і кульшових суглобах, відсутність зору на правому 
оці, зниження гостроти зору на лівому оці.

Анамнез хвороби: вважає себе хворою з 1961 р., 
коли вперше було встановлено діагноз «Ревматизм: 
мітральна вада з перевагою недостатності», лікува-
лася стаціонарно у Новоукраїнській районній лікар-
ні. Перенесла такі операції: у 1967 р. — тонзилекто-
мія; у 1968 р. — апендектомія; у 1977 р. — гайморо-
томія і фронтотомія; у 1987 р. — гемітиреоїдектомія 
з приводу вузлового зобу.

Анамнез життя: з дитинства страждала на порушен-
ня зору, кір, гострі респіраторні вірусні інфекції, ангіни. 
Вірусні гепатити, туберкульоз, венеричні захворювання 
у себе та родичів заперечує. Шкідливих звичок не має. 
Непереносимості медикаментів не спостерігалося.

Генетичний анамнез: син пацієнтки хворіє на син-
дром Марфана та у 2009 р. оперований із приводу 
аневризми висхідного відділу аорти (зріст — 196 см). 
Батько (зріст — 196 см) та сестра батька (зріст — 
185 см) хворіли на синдром Марфана. Батько по-
мер раптово з приводу недиференційованого захво-
рювання серцево-судинної системи, тітка також по-
мерла раптово, хворіла на артеріальну гіпертензію. 
Дочка тітки (двоюрідна сестра) також хворіє на син-
дром Марфана (зріст — 186 см). Дід хворої був ви-
сокого зросту (198 см), зі слів родичів помер рапто-
во від серцево-судинного захворювання.

Об’єктивно: загальний стан хворої задовільний; 
свідомість — ясна; положення в ліжку активне; бу-
дова тіла правильна; конституція нормальна; шкіра 
блідо-рожева, чиста; слизові оболонки блідо-рожеві, 
чисті, вологі; готичне піднебіння; підшкірно-жирова 
клітковина у помірній кількості; лімфатичні вузли до-
ступні для пальпації, не пальпуються; м’язи розви-
нуті достатньо, тонус їх збережений, м’язова сила 
не ослаб лена; підвищена еластичність вушних ра-
ковин. Дихання через ніс вільне; частота дихальних 
рухів 18 за 1 хв; тип дихання черевний; форма груд-
ної клітки килеподібна; перкуторно ясний легеневий 
звук; дихання везикулярне, жорстке; хрипи відсут-
ні. Верхівковий поштовх у V міжребер’ї на 1 см ззов-
ні від лівої середньо-ключичної лінії; пульс 76 уд./хв 
задовільного напруження, наповнення та величи-
ни, ритмічний, швидкий, дефіциту пульсу немає; ар-
теріальний тиск: ліва рука 130/90 мм рт. ст., права 
рука — 130/90 мм рт. ст.; тони серця ритмічні; шум — 
систолічний над верхівкою. Язик чистий, вологий; 
живіт незбільшений, округлої форми, м’який, небо-
лючий, вислуховуються перистальтичні шуми; печін-
ка не виступає з-під краю реберної дуги, неболюча; 

точка проекції жовчного міхура неболюча; селезінка 
не пальпується. Cиндром Пастернацького від’ємний 
з обох боків; нирки не пальпуються; сечовипускан-
ня неболюче. Щитоподібна залоза оперована, без 
вузлів. Кістково-суглобова система: зріст — 184 см; 
маса тіла — 78 кг; розмах рук — 192 см; співвідно-
шення кисть/зріст — 18%; співвідношення стопа/
зріст —21%; відстань від лобка до підлоги — 104 см; 
довжина вказівного пальця — 12 см; розгинання лік-
тьових суглобів (кут 150°); позитивний тест великого 
пальця; позитивний тест зап’ястка; арахнодактилія, 
доліхоцефалія, сколіоз, плоскостопість.

Результати лабораторних досліджень: загальний 
аналіз крові: еритроцити 4,0·1012/л, гемоглобін — 
121 г/л, кольоровий показник — 0,9, ретикулоци-
ти — 5‰, тромбоцити — 160·109/л, лейкоцити — 
7,8·109/л, еозинофіли — 1%, паличкоядерні — 1%, 
сегментоядерні — 67%, лімфоцити — 27%, моно-
цити — 4%, ШОЕ — 20 мм/год; загальний аналіз 
сечі: кількість — 130 мл, колір світло-жовтий, про-
зора, питома густина 1003, реакція кисла, білок 
не виявлено, епітелій — 1–2 у полі зору, лейко-
цити — 1–2 в полі зору; біохімічний аналіз крові: 
білірубін — 12,1 ммоль/л; тимолова проба — 2,1; 
загальний білок — 79,6 г/л: альбуміни — 63,0%, 
α1 — 4,5%, α2 — 7,3%, β — 12,0%, γ — 13,2%; глю-
коза — 3,9 ммоль/л; холестерин — 5,9 ммоль/л; 
β-ліпопротеїди — 62; тригліцериди — 1,9 ммоль/л; 
креатинін  — 0,054 ммоль/л;  сечовина — 
4,0 ммоль/л; кальцій — 2,3 ммоль/л; магній — 
0,94 ммоль/л; хлор — 102 ммоль/л; амілаза — 
12 мг/(мл·год); АсАТ — 0,12 мкмоль·год/мл; 
АлАТ — 0,2 мкмоль·год/мл; лужна фосфатаза — 
166 од./л; СРП — 0; АСЛО (антистрептолізин О) — 
165 МО/мл; ревматоїдний фактор — від’ємний; фак-
тор некрозу пухлини-α — 8,21 пг/мл; коагулогра-
ма: протромбіновий час — 12,5 с, протромбіновий 
індекс — 104%, загальний фібриноген — 4,4 г/л, 
фібриноген «B» (1+), етаноловий тест (1+).

Результати інструментальних методів обстежен-
ня: ЕКГ — синусовий ритм, частота серцевих скоро-
чень — 76 уд./хв, звичайне положення електричної 
осі серця; ехоКГ: правий шлуночок — 2,7 см; міжшлу-
ночкова перегородка — 1,5 см; лівий шлуночок — 
6,4 см; стінка лівого шлуночка — 1,3 см; фракція ви-
киду лівого шлуночка — 57%; діаметр висхідної аорти 
3,2–4,5 см; ліве передсердя — 3,6 см; taac — 88 м/с; 
недостатність мітрального клапана 2+, аортального 
2+, трикуспідального 1+; пролапс стулок мітрально-
го і трикуспідального клапана; діастолічне відкриття 
аортального клапана; рідина в порожнині перикарда 
відсутня; легенева гіпертензія відсутня.

УЗД судин голови і шиї: дистальні відділи плечо-
головного стовбура, проксимальні відділи загальних 
сонних артерій, внутрішніх сонних артерій, зовніш-
ніх сонних артерії, хребтових артерій в екстракра-
ніальних відділах візуалізовані, прохідні, ехоген-
ність комплексу інтима-медіа не змінені; диферен-
ціювання комплексу інтима-медіа на шари місцями 
втрачене; товщина комплексу інтима-медіа справа 
до 0,9 мм, зліва — до 0,9 мм, в межах норми; на рів-
ні біфуркації обох загальних сонних артерій візуалі-
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зуються поодинокі атеросклеротичні бляшки: спра-
ва локальна, гемодинамічно незначима, зліва — ло-
кальна, півконцентрична зі стенозуванням просвіту 
до 32% по площі; ознаки системного гемодинаміч-
ного порушення відсутні; права внутрішня сонна ар-
терія має S-подібний хід по дугах великого радіуса, 
без змін локальної гемодинаміки; хід судин відпові-
дає анатомічним орієнтирам; ліва та права хребтові 
артерії входять в канал поперечних відростків ший-
них хребців на рівні СVI; діаметр загальних сонних ар-
терій, внутрішніх сонних артерій, зовнішніх сонних 
артерій, хребтових артерій — у межах вікової нор-
ми; кровотік у всіх парних артеріях симетричний, 
зі звичайними швидкостями та спектром. Висно-
вок: ознаки атеросклерозу брахіоцефальних арте-
рій, S-подібний хід правої внутрішньої сонної артерії.

Проведено детальне офтальмологічне обсте-
ження (таблиця).

Таблиця

Результати офтальмологічного обстеження хворої Б.О.М.

Метод 

обстеження

Результати обстеження

Праве око Ліве око

Візометрія
(проектор знаків)

Світловідчуття з корекцією 
sph — 0,5 cyl –1,0 axe 90° без 
корекції

Гострота зору 
0,5 з корекцією 
sph +1,0 = 1,0

Рефрактометрія
(NIDEK ARK 700)

Sph — 0,75 cyl –2,5 axe 84° Sph +1,5 cyl — 0,25 
axe 87°

Кератометрія
(NIDEK ARK 700)

Ave R — 40,5 D Ave R — 40,75 D

Тонометрія (без-
контактний тоно-
метр Canon)

P0 — 42,4 мм рт. ст. (норма 
10—21 мм рт. ст.)

P — 17,8 мм рт. ст. 
(норма 10—
21 мм рт. ст.)

Біомікроскопія 
(щілинна лампа 
ЩЛ-56)

Рогівка прозора, 
по периферії — стареча дуга; 
передня камера — середньої 
глибини; зіниця круг-
ла, в’ялорухома, пігментна 
облямівка райдужки 
по зіничному краю зруйнова-
на; кришталик — помутніння 
в кіркових шарах

Рогівка прозо-
ра, по периферії 
стареча дуга. Пе-
редня камера 
середньої глиби-
ни. Зіниця круг-
ла, рухома. Криш-
талик — помутніння 
в кіркових шарах

Тест Ширмера 5 мм/5 хв 5 мм/5 хв
Офтальмоскопія Диск зорового нерва 

сірий, крайова глау-
комна екскавація дис-
ку, зона перипапілярної 
атрофії навколо диску, 
артерії склерозовані, вени 
повнокровні, поширені

Диск зорового не-
рва блідий, межі 
чіткі, артерії 
склерозовані, 
вени повнокровні, 
поширені

Ретинотомографія 
(HRT II)

Диск — 1,867 мм² 
Екскавація — 1,300 мм² 
Екскавація/диск — 
0,689. Втрата неврально-
го обідка по всьому периме-
тру диска

Диск — 2,143 мм² 
Екскавація — 
0,571 мм² 
Екскавація/диск — 
0,266. Диск зо-
рового нерва 
без патології

Висновок офтальмолога: складний міопічний ас-
тигматизм правого ока, термінальна відкритокуто-
ва глаукома правого ока; гіперметропія лівого ока, 
пресбіопія лівого ока; початкова кіркова катаракта 
обох очей, синдром сухості обох очей, гіпертонічно-
склеротична ангіопатія судин сітківки обох очей.

Хворій встановлено заключний клінічний діагноз: 
Синдром Марфана, аневризма висхідного відділу 
аорти; пролапс мітрального клапана; атероскле-
роз брахіоцефальних артерій, S-подібний хід правої 
внутрішньої сонної артерії; складний міопічний ас-

тигматизм правого ока, термінальна відкритокуто-
ва глаукома правого ока; гіперметропія лівого ока, 
пресбіопія лівого ока; початкова кіркова катаракта 
обох очей, синдром сухості обох очей, гіпертонічно-
склеротична ангіопатія судин сітківки обох очей.

Опис цього клінічного випадку вказує на те, що по-
трібно детально обстежувати пацієнтів із підозрою 
на ДСТ, знати проблему діагностики та диференційо-
ваного лікування СМ, а також удосконалювати систе-
му надання медичної допомоги цій категорії хворих.
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СИНДРОМ МАРФАНА: КЛИНИЧЕСКОЕ 

ТЕЧЕНИЕ ПОД МАСКОЙ РЕВМАТИЗМА

Р.К. Жураев, О.В. Ольхова

Резюме. В работе подробно описан клиниче-
ский случай больной в возрасте 60 лет с синд-
ромом Марфана, течение которого протекало 
под маской ревматизма. На основе объектив-
ного осмотра, результатов лабораторного и ин-
струментального обследования был установлен 
правильный клинический диагноз, а также на-
значено адекватное патогенетическое лечение.

Ключевые слова: синдром Марфана, 
ревматизм, клиника, диагностика.

MARFAN’S SYNDROME IN THE GUISE 

OF RHEUMATIC FEVER: CLINICAL CASE

R.K. Zhuraev, O.V. Olhova

Summary. The article detailed clinical case 
of a patient with Marfan syndrome, which ran 
under the guise of rheumatism. On the basis of an 
objective review, results of laboratory research and 
survey tool the correct diagnosis was installed and 
pathogenetic adequate treatment was assigned.
Key words: Marfan’s syndrome, rheumatism, 
clinic, diagnostics.
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