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Мета. Метою дослідження є виявлення 

описових малих аномалій розвитку (МАР) у ді-

тей із серцево-судинною патологією. Методи. 

За допомогою схеми, розробленої на кафедрі 

клінічної генетики та ультразвукової діагности-

ки ХМАПО, та класифікації, розробленої Merks 

H. M. із співавторами, було визначено особли-

вості фенотипу у 99 хворих із патологією серце-

во-судинної системи. Результати. Переважна 

кількість обстежених нами хворих має понад 6 

МАР (81,5 %), У 52,5 % хворих із серцево-

судинною патологією встановлено середній рі-

вень стигматизацїї (7-10 МАР). Більшість МАР 

сконцентровано в черепно-лицьовій зоні 

(56,5%). За поділу дітей залежно від клінічного 

діагнозу та результатів проби Руф’є достовірних 

відмінностей у кількості та розташуванні МАР 

встановлено не було. Весь спектр виявлених 

МАР належить до ознак дисплазії сполучної 

тканини. Висновки. Виявлений у наших хворих 

високий рівень МАР, притаманний для диспла-

зії сполучної тканини, може свідчити про вро-

джені або набуті дефекти біосинтезу колагену і, 

як наслідок, порушення функції сполучної тка-

нини. 

Ключові слова: малі аномалії розвитку, ді-

ти, серцево-судинна патологія. 

 

Проблема дисплазії сполучної тканини 

(ДСТ) в останні роки викликає зацікавленість як 

науковців, так і лікарів у зв’язку із високим ви-

явленням цієї патології у хворих. За даними різ-

них авторів, частота виявлення ДСТ в різних 

групах обстеження коливається від 26 % до 

80 % [1–3]. 

Частота одиничних зовнішніх фенотипіч-

них ознак надзвичайно висока – у 94%°осіб мо-

лодого віку. Відмінність показників пов’язана з 

відсутністю уніфікованого підходу до діагнос-

тики ДСТ [4].  

Відомо близько 200 видів спадкової пато-

логії, що зумовлені порушеннями метаболізму 

сполучної тканини [1]. Широкий спектр патоло-

гічних станів, зумовлених структурними пору-

шеннями сполучної тканини, визначається 

складністю будови і різноманіттям її функ-

цій [5].  

Накопичення даних про патогенез серце-

во-судинних захворювань сприяє розумінню 

ролі генетичних чинників у формуванні та роз-

витку таких захворювань. Більшість захворю-

вань серцево-судинної системи є мультифакто-

рними. У формуванні клінічного фенотипу цих 

захворювань приблизно однаковий внесок ма-

ють як спадковість, так і чинники середови-

ща [6]  
У розвитку захворювань серцево-судинної 

системи суттєву роль відіграє комплекс генів-

кандидатів серцево-судинного ризику. Перш за 

все  це стосується генів, що кодують структур-

но-функціональну організацію факторів ренін-

агіотензин-альдостеронового каскаду (системи 

РААС), комплексу генів, що кодують синтез 

ендотеліальних факторів, адренергічних рецеп-

торів. Також результати досліджень свідчать 

про участь у патогенезі серцево-судинної пато-

логії генів-регуляторів фібрінолізису та атеро-

генезу [6–8]. 

Значне місце серед незалежних чинників 

серцево-судинного ризику належить поліморфі-

зму генів фолатного циклу, що призводить до 

підвищення рівня гомоцистеїну в крові. Вплив 

підвищеного рівня цієї амінкислоти (більше 10–

12 мкмоль/л) зумовлює гіперкоагуляційний зсув 

і пошкодження комплексу інтима-медіа, що, в 

свою чергу, призводить до дисфункції ендоте-

лію, тромбозів і розвитку атеросклерозу судин 

серця та головного мозку навіть у молодому 

віці [9, 10]. 

Провідна роль у розвитку ДСТ належить 

мутаціям у генах, що кодують синтез і просто-

рову орієнтацію колагена та структурних вугле-

водно-білкових комплексів, ферментів, що за-

безпечують утворення колагенових міофіб-

рил [9]. 

Особливість морфогенезу сполучної тка-

нини полягає у тому, що вона бере участь у фо-

рмуванні каркасу серця практично на всіх ета-
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пах онтогенезу. В класифікації захворювань се-

рцево-судинної системи Нью-Йоркської асоціа-

ції кардіологів (1987 р.) був уперше виділений 

синдром ДСТ серця, що супроводжує як дифе-

ренційовані, так і недиференційовані ДСТ [11]. 

Оцінка комплексу виявлених зовнішніх 

фенотипічних ознак дає можливість запідозрити 

вісцелярні прояви дисплазії сполучної тканини 

вже на стадії об’єктивного клінічного обсте-

ження дитини. Уваги вимагають навіть одинич-

ні зовнішні маркери, оскільки за недиференці-

йованого синдрому дисплазії сполучної тканини 

вони поєднуються з різними вісцелярними про-

явами дисплазії сполучної тканини. Діти навіть 

з одиничними якісно значущими зовнішніми 

фенотипічними ознаками дисплазії сполучної 

тканини вимагають ретельного інструменталь-

ного обстеження для виявлення аномалій внут-

рішніх органів [12]. 

 

Матеріали і методи 

Нами визначено особливості фенотипу у 

99 хворих із патологією серцево-судинної сис-

теми 

Характеризуючи фенотип, дотримувалися 

схеми, розробленої на кафедрі клінічної генети-

ки та ультразвукової діагностики ХМАПО (1998 

рік) [13], в якій фіксували наявність описових 

малих аномалій розвитку (МАР), використову-

ючи прийняті в тератології терміни і понят-

тя [14] Також використовувалася класифікація, 

розроблена Merks H. M. із співавторами [15]. 

Згідно з дослідженнями [16], у здорової дитини 

кількість МАР може коливатися від 0 до 6. 

Контрольну групу (КГ) склали 60 здоро-

вих дітей, обстежених фахівцями ДУ «ІОЗДП 

НАМН». 

 

Результати та обговорення 

Переважна кількість обстежених нами 

хворих має понад 6 МАР (81,48±7,48 %), що 

вірогідно частіше, ніж у контрольній групі 

(18,33±4,99 %, р<0,001). У 52,53±5,02 % хворих 

із серцево-судинною патологією встановлено 

середній рівень стигматизацїї (7-10 МАР). 

Серед обстежених нами хворих у 27 дітей 

було встановлено діагноз артеріальна гіпертен-

зія (АГ) (І група). У переважної кількості хво-

рих із АГ зареєстровано більше 6°МАР 

(81,48±7,48 %). Середній рівень стигматизації 

(від 7 до 10 МАР) виявлено у55,56±9,56 % хво-

рих із АГ. В одного хворого із АГ виявлено ви-

сокий рівень стигматизації (17 МАР), але вияв-

лені МАР мали неспецифічний характер. 

Другу групи склали хворі з іншою серце-

во-судинною патологією (72 хворих), з яких у 

83,33±4,39 % випадків виявлено понад 6 МАР, 

середній рівень стигматизації (від 7 до 10 МАР) 

виявлено у 51,39±5,89 %. 

Під час порівняння кількості МАР у хво-

рих із АГ та хворих з іншою серцево-судинною 

патологією (ІІ група) достовірних відмінностей 

встановлено не було. 

В обох групах хворих більшість МАР бу-

ло сконцентровано в черепно-лицьовій зоні 

(56,49±3,51 % – в І групі; 56,0±1,91 % – в ІІ гру-

пі). Достовірних відмінностей у розташуванні 

МАР у групах хворих встановлено не було.  

Найчастіше в обох групах хворих трапля-

лися такі МАР: як дисморфічні вушні раковини, 

периорбітальні тіні та диспластичний ріст зубів. 

Серед МАР тулуба і кінцівок найчастіше реєст-

рувалися деформація грудної клітини, сандале-

видна щілина та кіфоз (табл. 1). 

Встановлено достовірні відмінності трап-

ляння окремих МАР в обстежуваних групах. 

Так, плоскостопість вірогідно частіше виявля-

лась у дітей І групи (48,15±9,62 % проти 21,13± 

4,84 %, р<0,01), вагусна деформація нижніх кін-

цівок (25,93±8,43 % проти 47,89±5,93 %, р<0,05) 

та сколіоз (11,11±6,05 % проти 28,17±5,34 % 

р<0,05) – у дітей ІІ°групи.  

 

Таблиця 1. Кількість окремих МАР у хворих 

МАР І група ІІ група 

Дисморфічні вушні раковини 92,59 ± 5,04 95,77 ± 2,39 

Периорбітальні тіні 59,26 ± 9,46 70,42 ± 5,42 

Диспластичний ріст зубів 40,74 ± 9,45 56,33 ± 5,89 

Деформація грудної клітини 40,74 ± 9,46 26,76 ± 5,25 

Сандаля подібна щілина 55,56 ± 9,50 45,07 ± 5,91 

Кіфоз 25,93 ± 8,43 32,39 ± 5,55 
Примітка. *МАР – малі аномалії розвитку. 
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В обстежуваній групі дітей не було вияв-

лено МАР, які можна було б віднести до специ-

фічних ознак, притаманних моногенній або 

хромосомній патології. 

Аналізуючи описові МАР, ми спробували 

визначити основні фенотипи, характерні для 

дисплазії сполучної тканини. Марфаноподібний 

фенотип було визначено тільки у хворих ІІ гру-

пи (11,11±3,70 %). Елерсоподібний фенотип ви-

являвся у 22,22±8,00 % хворих І групи  та у 

29,17± 5,36 % – ІІ групи. Некласифікований фе-

нотип вірогідно частіше спостерігався в І групі 

обстежуваних хворих (77,78± 8,00 % проти 

56,94±5,84 %, р<0,05). 

Для оцінки працездатності серця за фізи-

чного навантаження обстежуваним хворим було 

проведено пробу Руф’є. Залежно від отриманих 

результатів було виділено 3 групи хворих: І – 

добрий результат; ІІ – задовільний; ІІІ – незадо-

вільний результат. У всіх обстежуваних групах 

переважна кількість дітей мала понад 6 МАР (І 

група – 72,22 ± 10,56 %; ІІ група – 

76,92 ± 8,43 %; ІІІ – 87,55 ± 8,27 %). Основна 

кількість МАР також була сконцентрована у 

черепно-лицьовій зоні (табл. 2). 

Достовірних розбіжностей за кількістю 

МАР у досліджуваних групах встановлено не 

було. 

Серед МАР черепно-лицьової зони у хво-

рих окреслених груп найчастіше траплялися 

дисморфічні вушні раковини, периорбітальні 

тіні та диспластичний ріст зубів. Серед МАР 

тулуба і кінцівок найчастіше реєструвалися де-

формація грудної клітини, сандалевидна щілина 

та кіфоз (табл. 3).  

Порівнюючи отримані дані за групами, 

констатуємо,що вірогідні розбіжності встанов-

лені для хворих ІІІ групи. У хворих ІІІ групи 

рідше, ніж у І  та ІІ групах, реєстрвувався кіфоз 

(р < 0,05); частіше, ніж у ІІ групі, – периорбіта-

льні тіні (р < 0,05); частіше ніж у І та ІІ групах, 

траплялися криловидні лопатки (р < 0,05), сан-

далевидна щілина (р < 0,01), плоскостопість 

(р < 0,05). 

Певні поєднання зовнішніх ознак дозво-

лили припустити той або інший фенотип у об-

стежених хворих. У хворих усіх груп було ви-

значено марфановидний, елерсовидний або не-

класифікований фенотип. Достовірних відмін-

ностей у частоті трапляння фенотипів у групах 

хворих встановлено не було (табл. 4). 

Серед дітей, що активно займалися спор-

том (45 підлітків), найчастіше реєструвався не-

класифікований фенотип (68,89±6,90 %), найрі-

дше – марфановидний (4,44±3,07 %). Елерсови-

дний фенотип реєструвався у 26,67 ± 6,59 % ви-

падків. 

Діти, що не займалися спортом (32 підліт-

ки) також найчастіше мали некласифікований 

фенотип (59,38±8,68 %), найрідше – марфано-

видний (12,5±5,85 %). У 28,12±7,95 % випадків 

визначався елерсовидний фенотип. 

 

Таблиця 2. Кількість МАР у групах хворих залежно від показників проби Руф’є 

                                                                                                         %±m 

Кількість МАР І група ІІ група ІІІ група 

До 6 МАР 27,78 ± 10,56 23,08 ± 8,43 12,50 ± 8,27 

Більше 6 МАР 72,22 ± 10,56 76,92 ± 8,43 87,55 ± 8,27 

МАР черепно-лицьової 

зони 

57,05 ± 3,96 52,81 ± 3,29 56,60 ± 3,94 

МАР тулуба і кінцівок 41,03 ± 3,93 39,39 ± 3,22 43,40 ± 3,94 
Примітка. *МАР – малі аномалії розвитку. 

 

Таблиця 3. Кількість окремих МАР у групах хворих залежно від показників проби Руф’є 

                                                                                                         %±m 

МАР І группа ІІ группа ІІІ група 

Дисморфічні вушні раковини 88,89±7,41 100,00±0,00 81,25±10,78 

Периорбітальні тіні 66,67±11,11 61,54±9,73 87,50±8,54 

Диспластичний ріст зубів 50,00±11,79 50,00±10,00 43,75±12,81 

Кіфоз 50,00±11,79 34,61±9,51 6,25±6,25 

Сандаля подібна щілина 33,33±11,11 34,62±9,52 62,50±12,50 
Примітка. *МАР – малі аномалії розвитку. 
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Таблиця 4. Розподіл фенотипів у групах хворих залежно від показників проби Руф’є  

                                                                                                         %±m 

Фенотип І группа ІІ группа ІІІ група 

марфаноподібний 11,11±7,41 11,11±6,05 11,11±7,41 

елерсоподібний 33,33±11,11 25,93±8,44 38,89±11,49 

некласифікований 55,56±11,71 62,96±9,29 50,0±11,79 

 

Висновки 

Таким чином, на основі аналізу отрима-

них даних встановлено, що значна кількість ді-

тей має понад 6 МАР.  

Під час порівняння кількості МАР та фе-

нотипів у хворих із АГ та хворих з іншою сер-

цево-судинною патологією (ІІ група) достовір-

них відмінностей встановлено не було. 

Достовірних розбіжностей за кількістю 

МАР та фенотипів у групах хворих (залежно від 

показників проби Руф’є) встановлено не було.  

Виявлений у наших хворих високий рі-

вень МАР, притаманних для дисплазії сполуч-

ної тканини, може свідчити про вроджені або 

набуті дефекти біосинтезу колагену і, як наслі-

док, порушення функції сполучної тканини. 
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PHENOTYPIC SYMPTOMS OF THE CONNECTIVE TISSUE DYSPLASIA IN CHILDREN WITH THE 

CARDIOVASCULAR SYSTEM PATHOLOGY 

Aim. The aim of the study is to reveal the descriptive small developmental abnormalities (SDA) in children with car-

diovascular pathology. Methods. By means of the scheme, designed at the Department of Clinical Genetics and Ultra-

sound Diagnostics of Kharkiv Medical Academy of Postgraduate Education, and the classification, developed by Merks 

H.M. with co-authors, the phenotype characteristic features were established in 99 patients with the cardiovascular sys-

tem pathology. Results. The overwhelming number of the examined patients has more than 6 SDA (81.5%). The aver-

age level of stigmatization (7-10 SDA) has been determined in 52.5% of patients with cardiovascular pathology. Most 

of the SDA are concentrated in the craniofacial area (56.5%). No reliable differences have been observed in the number 

and location of the SDA after dividing the children in dependence with the clinical diagnosis and the results of the Ruf-

fie test. The entire spectrum of the revealed SDA refers to the signs of the connective tissue dysplasia. Conclusions. 

The high level of SDA, which are typical for the connective tissue dysplasia, may testify to the congenital or acquired 

defects in the collagen biosynthesis, and, as the consequence, to the disorders in the function of the connective tissue in 

our patients. 

Keywords: small developmental abnormalities, children, cardiovascular pathology. 

 


