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Недифференцированная дисплазия соединительной ткани представляет собой ге-
нетически детерминированное системное заболевание, характеризующееся дефек-
тами волокнистых структур и внеклеточного матрикса, что приводит к полиор-
ганным проявлениям. Диагностика недифференцированной дисплазии соединитель-
ной ткани сложна из-за отсутствия унифицированных критериев и требует ком-
плексного клинико-генеалогического подхода. 
Цель – на клиническом примере продемонстрировать особенности семейной недиф-
ференцированной дисплазии соединительной ткани у сибсов. Представлены резуль-
таты обследования и лечения родных брата (33 года) и сестры (32 года) с недиффе-
ренцированной дисплазией соединительной ткани, госпитализированных в кардиохи-
рургическое отделение. Проведены общеклинические, биохимические, инструмен-
тальные исследования (электрокардиография, эхокардиография, чреспищеводная эхо-
кардиография, компьютерная томография аорты, коронароангиография, суточное 
мониторирование электрокардиографии и артериального давления), анализ анам-
нестических и генеалогических данных. У обоих пациентов выявлена отягощенная 
наследственность (отец имел врожденный порок сердца, перенес инфаркт миокарда 
и острое нарушение мозгового кровообращения). У брата диагностированы двуствор-
чатый аортальный клапан, аневризма синусов Вальсальвы (5,15 см), миксоматозная 
дегенерация митрального клапана с пролапсом 2-й степени, аневризма межпредсерд-
ной перегородки, у сестры – миксоматозная дегенерация митрального клапана с про-
лапсом 3-й степени и митральной регургитацией 3-й степени, аневризма некоронар-
ного синуса Вальсальвы (3345 мм), расширение аорты на уровне синусов Вальсальвы 
(4,1 см). Оба пациента успешно перенесли кардиохирургические вмешательства. По-
мимо кардиальной патологии у пациентов выявлены полиорганные проявления: ско-
лиоз, плоскостопие, миопия, хронический пиелонефрит, дискинезия желчевыводящих 
путей, билиарный сладж, гемангиома печени. Представленное наблюдение подтвер-
ждает наследственный характер недифференцированной дисплазии соединительной 
ткани с доминирующим поражением сердечно-сосудистой системы и широким спек-
тром экстракардиальных фенотипических признаков. Продемонстрирована необходи-
мость междисциплинарного подхода (терапевт, кардиолог, кардиохирург, генетик), 
ранней диагностики и своевременной хирургической коррекции пороков сердца. Долго-
срочное терапевтическое сопровождение пациентов с семейными формами недиффе-
ренцированной дисплазии соединительной ткани, включающее контроль артериаль-
ного давления, антигипертензивную и антиагрегантную терапию, мониторинг раз-
меров аорты, лечение хронического пиелонефрита и билиарной патологии, является 
обязательным условием профилактики осложнений и улучшения качества жизни. 

 
Введение. Дисплазия соединительной ткани (ДСТ) представляет собой гене-

тически детерминированное нарушение развития соединительной ткани в эмбри-
ональном и постнатальном периодах, которое характеризуется дефектами волок-
нистых структур и основного вещества, приводящими к расстройству гомеостаза 
на тканевом, органном и организменном уровнях [2, 4]. Соединительная ткань со-
ставляет более 50% массы человеческого тела и выполняет многочисленные 
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функции: трофическую, опорную, механическую, гомеостатическую [14]. В ос-
нове формирования ДСТ лежат наследуемые мутации генов, кодирующих син-
тез коллагена, структурных белков и белково-углеводных комплексов, а также 
ферментов и кофакторов к ним [2, 4, 15]. 

Традиционно выделяют дифференцированные (синдромальные) и не-
дифференцированные формы ДСТ. Дифференцированные формы (синдром 
Марфана, синдром Элерса–Данлоса, несовершенный остеогенез и др.) харак-
теризуются четкими клиническими и генетическими критериями [2, 7, 12, 15]. 
Недифференцированная дисплазия соединительной ткани (НДСТ) диагности-
руется в тех случаях, когда набор фенотипических признаков не укладывается 
ни в один из известных синдромов, однако свидетельствует о наличии систем-
ного соединительнотканного дефекта [2, 5]. Распространенность НДСТ в попу-
ляции достигает 20–80% [2, 4, 11], при этом проявления могут затрагивать 
практически все органы и системы: скелет, кожу, сердечно-сосудистую, нерв-
ную, пищеварительную, мочевыделительную системы [2, 6, 11, 18]. 

Особое место среди клинических проявлений НДСТ занимает кардиовас-
кулярная патология, которая в значительной степени определяет прогноз и ка-
чество жизни пациентов [4, 10, 13]. К наиболее частым сердечно-сосудистым 
изменениям относят пролапс митрального клапана, миксоматозную дегенера-
цию клапанов, аневризматическое расширение аорты, ложные хорды левого 
желудочка, нарушения ритма и проводимости [2, 4, 9, 10, 24, 26]. По данным 
различных авторов, нарушения ритма и проводимости при НДСТ регистриру-
ются у 64–95% пациентов [10]. Аневризма аорты, особенно у лиц молодого воз-
раста, нередко ассоциирована с ДСТ и представляет угрозу разрыва, требую-
щую своевременной диагностики и хирургической коррекции [16, 22, 25]. 

Полиорганность поражения, отсутствие единых диагностических крите-
риев и сложность верификации НДСТ делают эту проблему междисциплинар-
ной, затрагивающей интересы кардиологов, ревматологов, генетиков, хирургов 
и других специалистов [13, 14]. Особого внимания заслуживают семейные слу-
чаи НДСТ, анализ которых позволяет проследить наследственную природу за-
болевания и выявить закономерности фенотипической реализации [8, 12]. 

Важнейшая роль в первичном выявлении НДСТ принадлежит врачу-тера-
певту амбулаторного звена. В современной литературе подчеркивается, что 
фибромышечная дисплазия (как один из вариантов сосудистых нарушений 
при ДСТ) часто остается нераспознанной, поскольку многие врачи считают ее 
редкой, тогда как данные свидетельствуют, что она встречается у 4% взрослых 
женщин [21]. Пациенты с ДСТ нередко предъявляют разнообразные неспеци-
фические жалобы на головные боли, шум в ушах, астению, артралгии, вегета-
тивную дисфункцию, что затрудняет своевременную диагностику [23]. Именно 
терапевт, оценивая совокупность фенотипических признаков, семейный 
анамнез и полиорганность поражения, может заподозрить системное заболева-
ние соединительной ткани и направить пациента на дополнительное углубленное 
обследование. Согласно международному консенсусу, ведение таких пациентов 
требует участия кардиологов, сосудистых хирургов, нефрологов и неврологов, 
что подчеркивает необходимость комплексного подхода с самого начала диагно-
стического поиска [17]. Клинический спектр редких васкулопатий, включая фибро-
мышечную дисплазию, весьма вариабелен: от неврологических проявлений 
до абдоминальных болей, что также необходимо учитывать терапевту 
при дифференциальной диагностике [20]. 
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Цель работы – на клиническом примере продемонстрировать особенно-
сти семейной НДСТ у сибсов. 

В кардиохирургическом отделении Республиканского кардиологического 
диспансера г. Чебоксары наблюдались и получали лечение два пациента – 
родные брат и сестра (сибсы) – с верифицированной НДСТ и прогрессирую-
щими пороками сердца. 

Пациенты были госпитализированы в плановом порядке для оперативной 
коррекции выявленной кардиальной патологии в связи с прогрессированием 
сердечной недостаточности. 

В ходе стационарного лечения проведен комплекс общеклинических, ла-
бораторных и инструментальных исследований: электрокардиография (ЭКГ) 
в покое, суточное мониторирование ЭКГ; суточное мониторирование артери-
ального давления; трансторакальная и чреспищеводная эхокардиография 
(Эхо-КГ, ЧП-Эхо-КГ); компьютерная томография (КТ) аорты, мультиспиральная 
компьютерная томография органов грудной клетки с контрастным усилением 
(МСКТ ОГК с КУ); коронароангиография (КАГ); рентгенологические методы ис-
следования; ультразвуковое исследование органов брюшной полости и почек; 
лабораторные методы: общий анализ крови, общий анализ мочи, коагуло-
грамма, биохимический анализ крови (липидный профиль, креатинин, электро-
литы, маркеры воспаления). 

Проводился сбор анамнестических данных, анализ наследственности, 
оценка фенотипических признаков ДСТ. Особое внимание уделялось наличию 
малых аномалий развития у пациентов и их родственников первой и второй 
степени родства. 

Все вмешательства выполнялись после получения информированного 
добровольного согласия пациентов. 

Клиническое наблюдение 1. Мужчина 33 лет, поступивший в кардиохирур‐
гическое отделение для планового оперативного лечения. 

Анамнез заболевания. Со слов пациента, с раннего детства находился под наблю‐
дением кардиолога в связи с выявленным шумом в области сердца. С 10‐летнего возраста 
отмечал повышение артериального давления (АД) максимально до 160/100 мм рт.  ст., 
периодически принимал лизиноприл. В 2015 г. при обследовании впервые выявлены: 
двустворчатый аортальный клапан (ДАК), недостаточность аортального клапана 1‐й сте‐
пени,  аневризма  межпредсердной  перегородки,  миксоматозная  дегенерация  мит‐
рального и трикуспидального клапанов с регургитацией 2‐й степени. Назначена тера‐
пия лизиноприлом, амлодипином, спиронолактоном, бисопрололом. 

В августе 2024 г. на фоне ухудшения самочувствия (нарастание одышки, появление 
болей  за  грудиной,  неконтролируемая  артериальная  гипертензия)  при  контрольной 
Эхо‐КГ выявлено увеличение аневризмы аорты: диаметр аорты на уровне синусов Валь‐
сальвы достиг 5,15 см, на уровне восходящего отдела аорты – 4,4 см. По данным МСКТ 
ОГК с контрастированием подтверждена мешотчатая аневризма синусов Вальсальвы. Па‐
циенту было рекомендовано оперативное лечение, однако от госпитализации он отка‐
зался. В январе 2025 г. в связи с нарастанием сердечной недостаточности и снижением 
толерантности к физической нагрузке согласился на операцию и был госпитализирован. 

Анамнез  жизни. Наследственность  отягощена:  отец  имел  врожденный  порок 
сердца  (дефект межжелудочковой перегородки), перенес острое нарушение мозго‐
вого  кровообращения  (ОНМК)  и  острый  инфаркт миокарда  (ОИМ),  умер  в 62  года. 
Сестра (пациент 2) также страдает тяжелой клапанной патологией. 
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Экстракардиальные проявления. У  пациента  в  анамнезе:  хронический пиелоне‐
фрит, варикоцеле (2015), радикулопатия с дегенеративно‐дистрофическими изменени‐
ями поясничного отдела позвоночника (грыжи межпозвонковых дисков L1–S1), С‐образ‐
ный правосторонний сколиоз, плоскостопие, миопия средней степени. Эти состояния 
требуют динамического наблюдения и лечения: хронический пиелонефрит – контроля 
анализов мочи и противорецидивной терапии; вертеброгенный синдром – консульта‐
ции невролога и реабилитационных мероприятий. 

Объективные данные: Телосложение гиперстеническое, рост 164 см, масса тела 
80 кг, индекс массы тела (ИМТ) 29,7 кг/м² (избыточная масса тела). АД 150/85 мм рт. ст., 
частота сердечных сокращений (ЧСС) 105 уд/мин. При аускультации сердца – систоли‐
ческий шум на верхушке и по левому краю грудины. 

Данные инструментальных исследований. ЭКГ: синусовый ритм, ЧСС 98 уд/мин, 
одиночная  суправентрикулярная  экстрасистолия.  Эхо‐КГ,  КТ  аорты,  МСКТ  ОГК:  ане‐
вризма аорты на уровне синусов Вальсальвы до 5,15 см, расширение восходящего от‐
дела аорты до 4,4 см; двустворчатый аортальный клапан; гипертрофия левого желу‐
дочка (ГЛЖ); миксоматозная дегенерация митрального клапана, пролапс митрального 
клапана 6–7 мм, недостаточность митрального клапана 2‐й степени; увеличение ле‐
вого предсердия;  регургитация на трикуспидальном клапане 1–2‐й степени,  на кла‐
пане легочной артерии 1‐й степени; аневризма межпредсердной перегородки. 

Клинический диагноз: Синдром соединительнотканной дисплазии. Врожденный 
порок сердца: двустворчатый аортальный клапан. Аортальный стеноз с недостаточно‐
стью.  Аневризма  корня  аорты.  Пролапс митрального  клапана 2‐й  степени,  пролапс 
трикуспидального клапана с недостаточностью 1–2‐й  степени,  аневризма межпред‐
сердной перегородки.  Гипертрофия левого желудочка,  увеличение левого предсер‐
дия.  Хроническая  сердечная  недостаточность  с  сохранной  фракцией  выброса,  ста‐
дия 2, функциональный класс III. Гипертоническая болезнь III стадии, риск 4 (очень вы‐
сокий). Гиперлипопротеинемия IIа типа. Атеросклероз аорты. Избыточная масса тела. 
Хроническая болезнь почек С1. 

Лечение. Выполнено оперативное вмешательство: шовная комиссуральная пла‐
стика  аортального  клапана,  супракоронарное  протезирование  восходящего  отдела 
аорты в условиях искусственного кровообращения. Послеоперационный период про‐
текал без осложнений. При контрольной Эхо‐КГ: конечный диастолический размер ле‐
вого желудочка 4,40 см, фракция выброса (ФВ) 60,09%, поток аортальной регургитации 
1‐й степени. Пациент переведен в кардиологическое отделение для дальнейшей реа‐
билитации. 

Клиническое наблюдение 2. Женщина  32  лет,  родная  сестра  описанного 
выше пациента, госпитализирована в кардиохирургическое отделение также для пла‐
нового оперативного лечения. 

Анамнез заболевания. С 15 лет отмечала спонтанные колющие боли в левой под‐
мышечной  области.  При  обследовании  выявлен  систолический  шум  на  верхушке, 
по данным Эхо‐КГ – утолщение створок митрального клапана, пролапс митрального 
клапана до 7,5 мм, расширение аорты. В 20 лет появилась одышка при физической 
нагрузке.  При  Эхо‐КГ  зарегистрированы:  аневризматическое  расширение  некоронар‐
ного синуса 2,6×1,3 см, расширение аорты на уровне синусов Вальсальвы до 4,0 см, про‐
лапс митрального клапана 2‐й степени, митральная регургитация (МР) 2‐й степени, про‐
лапс трикуспидального клапана 1‐й степени, трикуспидальная регургитация 1‐й степени, 
аортальная  регургитация  1‐й  степени,  дополнительные  хорды  левого  желудочка. 
Назначена базисная терапия, рекомендовано динамическое наблюдение. 



48 Acta medica Eurasica. 2026. № 2 

 URL: https://acta-medica-eurasica.ru  

В 2016 г. наступила первая желанная беременность. В связи с необходимостью 
подбора терапии пациентка госпитализирована в кардиологическое отделение. Родо‐
разрешение проведено экстренным кесаревым сечением на сроке 34 недели по аку‐
шерским показаниям; ребенок родился здоровым. В 2017  г. наступила вторая неза‐
планированная беременность. На  сроке 15  недель появились выраженная одышка, 
сердцебиение, снижение толерантности к физической нагрузке. По данным Эхо‐КГ от‐
мечено  нарастание митральной  недостаточности  до 3‐й  степени,  пролапс митраль‐
ного клапана 2‐й степени (7–8 мм). Решением консилиума беременность была пре‐
рвана по медицинским показаниям. Пациентке рекомендовано плановое оператив‐
ное лечение, от которого она первоначально отказалась. 

С 2021 г. сохранялись боли за грудиной и одышка. В 2024 г. в связи со значитель‐
ным ухудшением самочувствия (одышка при незначительной нагрузке, снижение то‐
лерантности) согласилась на операцию. В январе 2025 г. госпитализирована в кардио‐
хирургическое отделение. 

Экстракардиальные проявления. У пациентки в анамнезе: киста правой почки, 
хронический пиелонефрит (вне обострения), гемангиома печени, хронический холе‐
цистит с дискинезией желчного пузыря, билиарный сладж, миопия средней степени. 
Эти состояния требуют активного терапевтического ведения: контроль функции почек, 
ультразвуковой мониторинг образований печени и почек, коррекция дискинезии жел‐
чевыводящих путей (диета, желчегонные препараты), наблюдение окулиста. 

Объективные данные: телосложение нормостеническое, рост 142 см, масса тела 
45 кг, ИМТ 22,32 кг/м². АД 110/70 мм рт. ст., ЧСС 70 уд/мин. При аускультации – тоны 
сердца приглушены, систолический шум на верхушке и по левому краю грудины. 

Данные инструментальных исследований. ЭКГ: синусовая тахикардия, единич‐
ная желудочковая экстрасистола, ГЛЖ, нарушение процессов реполяризации. Эхо‐КГ: 
ФВ 71%, ИММЛЖ 125,8  г/м²,  аневризма межпредсердной перегородки,  некоронар‐
ный синус расширен до 38×25 мм, створки митрального клапана пролабируют в по‐
лость левого предсердия до 8 мм, митральная регургитация 3‐й степени. ЧП‐Эхо‐КГ: 
миксоматозная дегенерация створок митрального клапана, пролапс митрального кла‐
пана 3‐й степени, митральная регургитация 3‐й степени, аневризма некоронарного си‐
нуса Вальсальвы (33×45 мм). Коронароангиография: гемодинамически значимых сте‐
нозов коронарных артерий не выявлено. 

Клинический  диагноз: Синдром  соединительнотканной дисплазии.  Пролапс мит‐
рального клапана 3‐й степени, миксоматозная дегенерация митрального клапана. Мит‐
ральная недостаточность 3‐й степени. Пролапс трикуспидального клапана 1–2‐й степени 
с регургитацией 1–2‐й степени. Аневризма некоронарного синуса Вальсальвы. Расши‐
рение аорты на уровне синусов Вальсальвы (4,1 см). Недостаточность аортального кла‐
пана 1‐й степени. Хроническая сердечная недостаточность с сохранной фракцией вы‐
броса, стадия I, функциональный класс III. Легочная гипертензия 1‐й степени. 

Лечение. Выполнена операция Девида – линейное протезирование восходящего 
отдела аорты сосудистым протезом 28 мм, пластика митрального клапана на опор‐
ном  кольце  в  условиях  искусственного  кровообращения.  Послеоперационный  пе‐
риод протекал без осложнений. Пациентка переведена в кардиологическое отделе‐
ние для реабилитации. 

Обсуждение. Представленное клиническое наблюдение демонстрирует 
семейный случай НДСТ с тяжелым поражением сердечно-сосудистой системы 
у двух сибсов. Анализ литературных данных и собственные наблюдения поз-
воляют выделить несколько ключевых аспектов. 
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ДСТ является генетически гетерогенным состоянием, в основе которого 
лежат мутации генов, кодирующих структуру и метаболизм коллагена, эла-
стина и других компонентов внеклеточного матрикса [2, 4, 15]. В описанной се-
мье прослеживается четкий наследственный характер заболевания: отец па-
циентов имел врожденный порок сердца, перенес ОИМ и ОНМК, что позволяет 
предположить доминантный тип наследования с высокой пенетрантностью 
кардиальных проявлений. Наличие у сибсов сходных, но не идентичных фено-
типических признаков (у брата – преимущественное поражение аортального 
клапана и аневризма корня аорты; у сестры – митральная недостаточность 
и аневризма некоронарного синуса) отражает широкий клинический полимор-
физм НДСТ, что согласуется с данными литературы о разнообразии мутаций 
и их фенотипических проявлений [2, 12]. 

Кардиоваскулярная патология занимает ведущее место в структуре забо-
леваемости и смертности при ДСТ [4, 10, 13]. У обоих пациентов выявлены 
множественные клапанные нарушения: миксоматозная дегенерация, про-
лапсы с различной степенью регургитации, аневризматическое расширение 
аорты и межпредсердной перегородки. Эти изменения характерны для НДСТ 
и, как правило, имеют прогредиентное течение [4, 22]. Особого внимания за-
служивает развитие аневризмы аорты, которая у пациентов с ДСТ может ма-
нифестировать в молодом возрасте и представлять угрозу разрыва [16, 22, 25]. 
В нашем наблюдении у брата аневризма аорты на уровне синусов Вальсальвы 
достигла 5,15 см, что явилось прямым показанием к хирургическому лечению. 
В мировой практике наличие даже бессимптомной аневризмы аорты у пациен-
тов с соединительнотканными нарушениями требует активной хирургической 
тактики [22, 25]. 

Дифференциальная диагностика. У пациентов с НДСТ, особенно при 
наличии артралгий, астении, вегетативных нарушений, важно исключить си-
стемные заболевания соединительной ткани ревматической природы (систем-
ную красную волчанку, ревматоидный артрит, системные васкулиты). В пред-
ставленных случаях лабораторные маркеры воспаления (СОЭ, С-реактивный 
белок) были в пределах референсных значений, отсутствовали специфиче-
ские аутоантитела. Клиническое течение без лихорадки, сыпи, симметричного 
артрита и поражения почек по типу гломерулонефрита позволило исключить 
активный аутоиммунный процесс. Таким образом, выявленная полиорганная 
симптоматика соответствовала системному соединительнотканному дефекту 
в рамках НДСТ, а не воспалительному ревматическому заболеванию. 

Частота обращения к терапевту с жалобами некардиального ха-
рактера. Как отмечается в международных консенсусах, пациенты с фибро-
мышечной дисплазией и, шире, с ДСТ часто предъявляют жалобы, не связан-
ные напрямую с кардиальной патологией: головные боли, шум в ушах (пульси-
рующий тиннитус), астению, артралгии, вегетативную дисфункцию [21, 23]. 
В нашем наблюдении пациентка с 15 лет отмечала спонтанные колющие боли 
в левой подмышечной области, а пациент с 10 лет – повышение АД и головные 
боли. Однако системная оценка фенотипических признаков (миопия, сколиоз, 
плоскостопие, висцеральные изменения) была проведена лишь спустя годы. 
Это подчеркивает необходимость настороженности терапевта в отношении 
НДСТ у молодых пациентов с множественными, на первый взгляд разнород-
ными, жалобами. Согласно данным [20], клинический спектр редких васкулопа-
тий включает как неврологические (головные боли, транзиторные ишемические 
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атаки), так и абдоминальные симптомы. В нашей работе у сестры имела место 
билиарная патология (дискинезия, сладж), что также может быть проявлением 
системного дефекта соединительной ткани. 

Системное ведение пациентов с НДСТ. Учитывая полиорганность по-
ражения, ведение пациентов с семейными формами НДСТ требует комплекс-
ного подхода, выходящего за рамки кардиохирургической коррекции. В амбу-
латорном звене терапевт должен выполнять следующие задачи: 

Маршрутизация пациента. При подозрении на НДСТ (наличие типичных 
фенотипических признаков, отягощенный семейный анамнез, полиорганные 
проявления) терапевт направляет пациента на консультации к кардиологу 
(для оценки клапанной патологии и аорты), генетику (для исключения синдро-
мальных форм), нефрологу (при хроническом пиелонефрите, нефроптозе), 
окулисту, неврологу, гастроэнтерологу. В нашем случае оба пациента были 
направлены в кардиохирургический центр, что позволило успешно выполнить 
оперативную коррекцию. 

Медикаментозное лечение: 
 антигипертензивная терапия: ингибиторы ангиотензинпревращающего 

фермента (лизиноприл) и бета-блокаторы (бисопролол, метопролол) использова-
лись у обоих пациентов для контроля АД и ЧСС, снижения нагрузки на аорту; 

 при наличии аневризмы аорты и/или фибромышечной дисплазии сосу-
дов рекомендуется антитромбоцитарная терапия (аспирин) для профилактики 
тромбоэмболических осложнений [21, 23]; в нашем наблюдении после опера-
ции пациенты получали антиагреганты; 

 при хронической сердечной недостаточности показаны спиронолактон 
и бета-блокаторы; 

 при экстракардиальных проявлениях рекомендуется лечение хрониче-
ского пиелонефрита (антибактериальная терапия при обострениях, уросеп-
тики), коррекция билиарной дискинезии (диета, спазмолитики, желчегонные), 
препараты магния (в целях улучшения синтеза коллагена). Важно подчеркнуть, 
что многие экстракардиальные состояния не требуют агрессивного лечения, 
но нуждаются в регулярном мониторинге. 

Диспансерное наблюдение. Пациенты с НДСТ, особенно после кардиохи-
рургических вмешательств, должны наблюдаться терапевтом и кардиологом 
пожизненно. Контроль включает: измерение АД, ЭКГ, ЭхоКГ (каждые 6–12 ме-
сяцев), КТ аорты (при аневризме – ежегодно), ультразвуковое исследование 
почек и органов брюшной полости, осмотр окулиста. Рекомендуется также 
скрининг ближайших родственников [17]. В нашем случае сибсы были обсле-
дованы, что позволило выявить заболевание у сестры после установления ди-
агноза у брата. 

Роль терапевта в комплексной оценке. Именно терапевт, видя всю кар-
тину целиком – от астении и артралгий до тяжелой кардиальной патологии и вис-
церальных нарушений, может своевременно заподозрить системное заболевание 
соединительной ткани. В представленном наблюдении у пациентов выявлены из-
менения со стороны скелета (сколиоз, плоскостопие, грыжи дисков), органа зрения 
(миопия), мочевой системы (хронический пиелонефрит, киста почки), пищевари-
тельной системы (гемангиома печени, дискинезия желчевыводящих путей, били-
арный сладж). Эти проявления, в отличие от аневризмы аорты, хотя и не опреде-
ляют непосредственно прогноз, требуют активного терапевтического ведения 
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и влияют на качество жизни. При хроническом пиелонефрите необходимо контро-
лировать посевы мочи и проводить противорецидивную терапию; при билиарном 
сладже следует корректировать диету и назначать урсодезоксихолевую кислоту 
при необходимости; при гемангиоме печени и кисте почки показано динамическое 
ультразвуковое наблюдение. 

Важно отметить, что оба пациента длительное время не получали адек-
ватной терапии и отказывались от оперативного лечения, что привело к прогрес-
сированию сердечной недостаточности и отягощению клинической картины. 
Это подчеркивает необходимость активного диспансерного наблюдения и пси-
хологической поддержки пациентов с НДСТ [3, 8]. В литературе также обсужда-
ется роль тревожно-депрессивных расстройств, часто сопутствующих ДСТ, ко-
торые могут влиять на приверженность лечению и качество жизни [1, 6, 8]. 
В представленных случаях обращает на себя внимание длительное существо-
вание симптомов (с 10 и 15 лет соответственно) и позднее обращение за спе-
циализированной кардиохирургической помощью, что, вероятно, связано как 
с особенностями течения заболевания, так и с недостаточной осведомленно-
стью пациентов и врачей первичного звена о рисках НДСТ. 

Диагностика НДСТ остается сложной задачей ввиду отсутствия унифициро-
ванных критериев и распространенности стертых форм [5, 12, 14]. В представ-
ленных случаях диагноз был установлен на основании совокупности клиниче-
ских, инструментальных и генеалогических данных. Молекулярно-генетическое 
тестирование не проводилось, что, согласно литературным данным, допустимо 
при наличии четкого семейного анамнеза и типичного фенотипа, особенно в ре-
сурсных условиях [12]. Тем не менее, в сложных дифференциально-диагности-
ческих ситуациях генетическое подтверждение остается желательным [15, 19]. 

Своевременное кардиохирургическое вмешательство позволило до-
биться хороших непосредственных результатов: у обоих пациентов после опе-
рации уменьшились проявления сердечной недостаточности, улучшилась то-
лерантность к физической нагрузке, восстановлена геометрия аорты и клапан-
ная функция. Эти данные согласуются с современными представлениями 
о том, что правильная тактика лечения, включающая хирургическую коррекцию 
пороков, позволяет улучшить качество и увеличить продолжительность жизни 
пациентов с ДСТ [4, 13, 16]. 

Системное ведение пациентов с НДСТ: роль терапевта и долгосроч-
ная тактика. Учитывая системный характер заболевания, после завершения 
этапа кардиохирургической коррекции основная ответственность за ведение па-
циентов с семейной НДСТ ложится на терапевта и кардиолога поликлинического 
звена. Ниже представлены основные компоненты долгосрочного сопровождения. 

Контроль сердечно-сосудистых рисков: регулярное измерение АД, кон-
троль липидного профиля (у пациента 1 – гиперлипопротеинемия IIа типа, что 
требует назначения статинов), контроль ЧСС (бета-блокаторы). 

Мониторинг размеров аорты и клапанного аппарата: Эхо-КГ с оценкой 
диаметра корня аорты, восходящего отдела, функции клапанов – не реже 1 раза  
в 6–12 месяцев. При стабильном течении – ежегодно. 

Наблюдение за экстракардиальными проявлениями: 
 при хроническом пиелонефрите – общий анализ мочи, посев мочи, УЗИ 

почек 1–2 раза в год; 
 при билиарной патологии – УЗИ органов брюшной полости, при нали-

чии сладжа – консультация гастроэнтеролога, диета, возможно назначение  
урсодезоксихолевой кислоты; 
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 при миопии – осмотр окулиста 1 раз в год; 
 при вертеброгенных нарушениях – консультация невролога, лечебная 

физкультура, физиотерапия. 
Лекарственная терапия (долгосрочная): 
 бета-блокаторы (бисопролол, метопролол) – для снижения нагрузки 

на аорту и контроля ЧСС; 
 ингибиторы АПФ или блокаторы рецепторов ангиотензина II – при ар-

териальной гипертензии и для профилактики ремоделирования аорты; 
 антиагреганты (аспирин 75–100 мг/сут.) – у пациентов с фибромышеч-

ной дисплазией или после протезирования аорты (согласно рекомендациям 
[21, 23]); 

 при необходимости – статины, диуретики. 
Скрининг родственников. Учитывая семейный характер заболевания, 

всем родственникам первой линии показано клинико-инструментальное обсле-
дование (Эхо-КГ, УЗИ сосудов, осмотр терапевта) [17]. 

Таким образом, терапевт играет ключевую роль в координации междисци-
плинарной помощи, обеспечении приверженности пациента лечению и раннем 
выявлении осложнений. 

Выводы. Представленный семейный случай НДСТ у сибсов демонстри-
рует наследственный характер заболевания, реализующийся преимущественно 
в виде тяжелой кардиоваскулярной патологии – аневризмы аорты, миксоматоз-
ной дегенерации клапанов и множественных пороков сердца. Данное наблюде-
ние подтверждает необходимость комплексного клинико-генеалогического под-
хода к диагностике НДСТ, включающего оценку не только сердечно-сосудистых, 
но и экстракардиальных фенотипических проявлений (скелетные изменения, 
миопия, патология почек и желчевыводящих путей). Подчеркивается важность 
своевременного направления пациентов с прогрессирующей клапанной патоло-
гией и аневризмой аорты в специализированные кардиохирургические центры 
для решения вопроса об оперативной коррекции. Эффективность хирургиче-
ского лечения в условиях искусственного кровообращения при мультиклапанных 
поражениях и аневризме аорты у пациентов с НДСТ убедительно подтверждена 
представленными клиническими результатами. Учитывая высокую распростра-
ненность НДСТ и ее полиорганный характер, необходима дальнейшая разра-
ботка алгоритмов ранней диагностики, диспансерного наблюдения и междисци-
плинарного ведения таких пациентов с привлечением кардиологов, кардиохи-
рургов, генетиков и специалистов смежных областей. Долгосрочное терапевти-
ческое сопровождение пациентов с семейными формами НДСТ (включая кон-
троль АД, антигипертензивную и антиагрегантную терапию, регулярный монито-
ринг размеров аорты, лечение хронического пиелонефрита и билиарной пато-
логии, скрининг родственников) является обязательным условием профилак-
тики осложнений и улучшения качества жизни, что выходит за рамки успешной 
хирургической коррекции пороков сердца. 
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Undifferentiated connective tissue dysplasia is a genetically determined systemic disease 
characterized by defects in fibrous structures and extracellular matrix, which leads to multiple 
organ manifestations. Diagnosis of undifferentiated connective tissue dysplasia is difficult due 
to lacking unified criteria and requires a comprehensive clinical and genealogical approach. 
The aim is to demonstrate the features of familial undifferentiated connective tissue dysplasia 
in siblings using a clinical example. The article presents examination and treatment results of 
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siblings, a brother (33 years old) and a sister (32 years old) with undifferentiated connective 
tissue dysplasia hospitalized in the cardiac surgery department. General clinical, biochemical, 
instrumental studies (electrocardiography, echocardiography, transesophageal echocardiog-
raphy, computed tomography of the aorta, coronary angiography, daily monitoring of electro-
cardiography and blood pressure), anamnestic and genealogical data analysis were per-
formed. Both patients were found to have a family history of heart disease (the father had a 
congenital heart defect, suffered a myocardial infarction and acute cerebrovascular accident). 
The brother was diagnosed with bicuspid aortic valve, Valsalva sinus aneurysm (5.15 cm), 
myxomatous mitral valve degeneration with grade 2 prolapse, and atrial septal aneurysm. 
The sister had myxomatous mitral valve degeneration with grade 3 prolapse and grade 3 mi-
tral regurgitation, aneurysm of the non-coronary Valsalva sinus (33-45 mm), dilation of the 
aorta at the level of the Valsalva sinuses (4.1 cm). Both patients successfully underwent car-
diac surgery. In addition to cardiac pathology, patients were found to have multiple organ 
manifestations: scoliosis, flat feet, myopia, chronic pyelonephritis, biliary dyskinesia, biliary 
sludge and liver hemangioma. The presented observation confirms the hereditary nature of 
undifferentiated connective tissue dysplasia with a dominant lesion of the cardiovascular sys-
tem and a wide range of extracardial phenotypic features. The necessity of an interdisciplinary 
approach (therapist, cardiologist, cardiac surgeon, geneticist), early diagnosis and timely sur-
gical correction of heart defects is demonstrated. Long-term management of patients with 
familial forms of undifferentiated connective tissue dysplasia, including blood pressure con-
trol, antihypertensive and antiplatelet therapy, monitoring of aortic dimensions, treatment of 
chronic pyelonephritis and biliary tract disease, is essential for preventing complications and 
improving the quality of their life. 
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