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Резюме. Наиболее 
часто встречающимися 
офтальмологическими 
клиническими проявлениями 
синдрома Марфана являются 
люксация хрусталика (46,16 %) 
и катаракта (26,92 %), которые при 
прогрессировании осложняются 
вторичной глаукомой, хрусталиковой 
миопией и косоглазием. 
Приведенная информация 
свидетельствует о необходимости 
совершенствования традиционных 
методов хирургических 
вмешательств у детей с глазными 
проявлениями синдрома 
Марфана с целью уменьшения 
риска возникновения интра- 
и послеоперационных осложнений.
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Актуальность
Среди всех наследственных заболеваний соединительной ткани 

наибольший интерес для педиатров и врачей общей практики пред-
ставляет синдром Марфана, так как продолжительность жизни этих 
больных ограничена 30–40 годами [3, 4] и у одного пациента может 
быть столько проблем со  здоровьем, сколько специалистов в  поли-
клинике. Поскольку заболевание имеет заведомо серьезный прогноз 
для жизни и  трудоспособности пациентов, установление диагноза 
накладывает особую ответственность на  врача при первой встрече 
с больным.

Сложность диагностики синдрома Марфана (СМ), остается акту-
альной проблемой клинической медицины. Каждый врач, который 
в своей практике имел дело с больными СМ, сталкивается с трудностя-
ми в установлении правильного клинического диагноза, что нередко 
приводит к назначению неадекватного лечения [2, 5].

Данное заболевание с аутосомно-доминантным типом наследования 
относится к группе наследственных фибрилинопатий — наследствен-
ной патологии соединительной ткани с изменениями скелета, органов 
зрения и сердечно-сосудистой системы [9].

В основе СМ лежит накопление фракции растворимого (незрело-
го) коллагена с его распадом на метаболиты, содержащие оксипролин, 
а также мутация в гене фибриллина‑1 (fibrillin‑1-FBN1). Фибриллин — 
это гликопротеид, основа эластичных волокон соединительной ткани. 
Он находится в  межклеточном матриксе, хрящах, стенках сосудов, 
хрусталике и  т. д. Обнаружено много различных мутаций FBN1, что 
объясняет значительный клинический полиморфизм заболевания. 
Более 15 % случаев — следствие новых мутаций. Атипичные формы 
СМ могут быть вызваны мутациями в других генах, например в гене, 
который кодирует рецептор  II типа к  трансформирующему фактору 
роста-β [4, 12].

Для СМ характерна вариабельность фенотипических проявлений — 
сердечно-сосудистых, глазных, мышечно-скелетных и поражений цен-
тральной нервной системы [11].

Одним из клинических проявлений СМ является характерная пато-
логия органа зрения. Согласно данным литературы, поражение органа 
зрения у таких больных наблюдается в 50–80 % случаев, нередко явля-
ясь одним из ранних признаков заболевания [6]. К ранним признакам 
СМ относят эмбриотоксон, гипоплазию радужки, особенно ее пигмент-
ной каймы [4, 9]. В дальнейшем происходит деструкция стекловидного 
тела, разрушение волокон ресничного пояска и, как следствие, эктопия 
хрусталика. Офтальмологические проявления диагностируют практи-
чески у всех больных СМ, независимо от их возраста [3, 10]. Однако 
до сих пор нет единого мнения офтальмологов о сроках появления кон-
кретного изменения со стороны органа зрения у больных с СМ.

Функциональное несоответствие многих систем, развитие несовме-
стимых с  жизнью осложнений является основой для изучения этого 
заболевания врачами различных специальностей. Заболевание прояв-
ляется уже в детском возрасте, а большинство пациентов составляют 
люди молодого возраста. Часто болезнь приводит к ранней инвалид-
ности и смертности [3, 6, 10, 11].
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Цель исследования

Целью данного исследования явилось изучение 
особенностей клинических проявлений и  оценка 
результатов хирургического лечения люксации хру-
сталика у детей с синдромом Марфана.

Материал и методы исследования
Ретроспективный анализ материала проводился 

в период с 2008 по 2012 года в глазной клинике Таш-
кентского Педиатрического медицинского института. 
Всего было проанализировано 1056  амбулаторных 
карт и историй болезни пациентов с заболеваниями 
глаз (миопия, люксация хрусталика).

Всем детям было проведено стандартное 
офтальмологическое обследование. С  целью эти-
ологической диагностики были использованы 
генетические методы исследования при Респу-
бликанском скрининг-центре. Диагноз верифи-
цировали с  помощью клинических и  инструмен-
тальных (рентгенография опорно-двигательного 
аппарата, ультразвуковое исследование сердца) 
методов с привлечением отоларинголога, невропа-
толога, кардиолога и травматолога.

Результаты исследования
Согласно полученным данным ретроспективно-

го анализа амбулаторных карт и  историй болезни, 
нами было установлено, что у  2,5 % (26  пациен-
тов) был выставлен диагноз синдром Марфана 
(СМ). Возраст  детей составил 6,37 ± 2,14  лет. Сре-
ди детей с СМ преобладали мальчики, что состави-
ло 61,5 % (16  детей), тогда как девочки составили 
38,5 % (10 детей).

При антропометрическом обследовании у  всех 
обнаружены значительные антропометрические 
изменения: соотношение кисть/рост 12 ± 0,9 %, рас-
стояние от  лобка до  пола больше половины роста 
в среднем на 4,9 ± 0,1 см, ограниченное разгибание 
локтевых суставов, арахнодактилия, готическое 
небо, положительный тест большого пальца, поло-
жительный тест запястья. У 19 больных размах рук 
был больше роста на 5 см, соотношение стопа/рост 
17,5 ± 0,5 %, длина указательного пальца 11 ± 0,7 см, 
деформация грудной клетки.

Отмечены также изменения и  со  стороны 
сердечно-сосудистой системы: расширение границ 
относительной сердечной тупости, систолический 
шум на  верхушке и  в  5‑й точке, приглушение то-
нов сердца, склонность к артериальной гипотонии, 
изменения на  ЭКГ. При этом у  большинства па-
циентов наблюдали наличие кардиалгии, одышки, 
появление быстрой утомляемости при физических 
нагрузках. Кардиологическое исследование позво-
лило выявить недостаточность аортального кла-

пана у  10  больных, пролабирование митрального 
клапана — у 6, расширение аорты — у 5, признаки 
регургитации  — у  3  пациентов. С  возрастом ука-
занные изменения имели тенденцию к  прогресси-
рованию.

Поражение органа зрения регистрировали у всех 
больных с  диагностированным СМ. Оно проявля-
лось в  большинстве случаев наличием люксации 
хрусталика (12  больных, 46,2 %) и  осложненной 
катаракты (6  больных, 23,1 %), которые при про-
грессировании осложнялись вторичной глаукомой 
(8 больных, 30,8 %), миопией и косоглазием (6 боль-
ных, 26,9 %). Сухость глаз, вызванная патологией 
водного и муцинового слоя слезной пленки, обнару-
жена у 25 из 26 пациентов.

Биомикроскопия показала, что двусторонняя люк-
сация прозрачного хрусталика имелась у 9 (34,62 %) 
больных, причем у 7 (26,92 %) из них хрусталик был 
подтянут кверху, а в 2 (7,69 %) случаях — в сторо-
ну. При этом у большинства пациентов наблюдалась 
несостоятельность нижней части цинновой связки, 
которая была растянута, имела бахромчатые края 
с многочисленными разрывами. На 5 (19,23 %) гла-
зах хрусталик был люксирован в  переднюю каме-
ру, на 3 (11,54 %) — в заднюю. У одного больного 
(3,85 %) хрусталик был расположен в горизонталь-
ном положении в области зрачка и постоянно флоти-
ровал между камерами глаза. В 3 случаях (11,54 %) 
наблюдалась односторонняя люксация хрусталика. 
Сублюксация хрусталика была диагностирована 
у  5  (19,23 %) пациентов и  носила односторонний 
характер.

Катаракта разной степени выраженности на фоне 
люксации хрусталика была выявлена на 7 (26,92 %) 
глазах и  характеризовалась помутнениями задних 
кортикальных и  субкортикальных слоев хрустали-
ка. При этом острота зрения была заметно снижена, 
составляя 0,04–0,07.

Двое больных (3 глаза; 11,54 %) ранее были под-
вергнуты хирургическому лечению, в  связи с  чем 
у них наблюдали афакию (интраокулярная коррек-
ция не производилась).

У одного больного (3,85 %) наблюдали выра-
женную грубую деструкцию стекловидного тела. 
Процесс носил односторонний характер и сопрово-
ждался значительным снижением остроты зрения 
(до 0,09).

Рефрактометрия показала наличие миопии высо-
кой степени на 3 (11,54 %) глазах с люксацией хру-
сталика в заднюю камеру и сложного миопического 
астигматизма на одном (3,85 %). При этом характер-
ных для миопии изменений глазного дна не  было 
выявлено, что указывало на  «хрусталиковый» ха-
рактер процесса.
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У одного больного (3,85 %) была диагностиро-
вана гиперметропия высокой степени с  наличи-
ем сложного гиперметропического астигматизма. 
Офтальмоскопия при этом показала наличие харак-
терных для гиперметропии изменений со  стороны 
глазного дна.

По результатам тонометрии по  Маклакову 
у 8 больных (30,8 %) был установлен диагноз вто-
ричной глаукомы. Терминальная стадия вторичной 
глаукомы наблюдалась в 12,5 % случаях.

При ультразвуковом исследовании у детей с вто-
ричной глаукомой была выявлена следующая пато-
логия: деструкция стекловидного тела (87,5 %), от-
слойка задней гиалоидной мембраны стекловидного 
тела (25 %). При анализе анамнестических данных 
и объективном осмотре было установлено, что при-
чинами развития вторичной глаукомы у детей с СМ 
в первую очередь являлись описанные выше анато-
мические изменения.

У 7  больных (26,92 %) было диагностировано 
расходящееся косоглазие, которое, учитывая нали-
чие анизометропии, имело вторичный характер.

Данные офтальмоскопии показали наличие ги-
поплазии диска зрительного нерва (ДЗН) и макулы 
у 3 больных (11,54 %), а также частичной атрофии 
ДЗН — у 2 (7,69 %). Кроме того, у этого континген-
та больных превалировали изменения со  стороны 
сердечно-сосудистой системы.

Вместе с  тем в ходе наших исследований было 
выявлено, что у  7  пациентов (26,92 %) изменения 
органа зрения явились единственным клиническим 
признаком СМ.

Из 26 детей с СМ у 13 были проведены опера-
тивные вмешательства: ленсоэктомия  — у  13, ба-
зальная иридэктомия — у 11 и частичная витриэк-
томия — у 9 пациентов.

Недостатком трансцилиарной ленсэктомии су-
блюксированных хрусталиков является то, что при 
подходе к  хрусталику через плоскую часть цили-
арного тела вскрывается передняя пограничная 
мембрана стекловидного тела и капсулярная сумка 
со  стороны задней капсулы. При этом в  процессе 
удаления хрусталика часть его масс через дефект 
задней капсулы и передней пограничной мембраны 
попадает в полость стекловидного тела, что приво-
дит к необходимости увеличить в 10–40 % случаев 
объем производимой витрэктомии [1, 7].

Попадание хрусталиковых масс в  стекловидное 
тело во  время операции, отмеченное различными 
авторами [1, 7], в  1,4–11,3 % случаев является пу-
сковым моментом развития фибропластических 
процессов в  стекловидном теле, что впоследствии 
становится причиной развития тракционной от-
слойки сетчатки. Попытки хирурга удалить по-

павшие в стекловидное тело хрусталиковые массы 
также приводят к неоправданно увеличенному объ-
ему витрэктомии и длительности операции [7], что, 
по нашим данным, приводит к развитию отека рого-
вицы в 7,7 % случаев, и в 4,1 % — к формированию 
эндотелиально-эпителиальной дистрофии роговицы 
в послеоперационном периоде.

Тотальная либо субтотальная витрэктомия зна-
чительно повышает риск развития отслойки сетчат-
ки у больных с СМ, изначально предрасположен-
ных к развитию регматогенной отслойки сетчатки 
[8]. В целом, по данным литературы [7], развитие 
отслойки сетчатки после удаления сублюксиро-
ванных хрусталиков было отмечено в  1,8–33,3 % 
случаев, в наших же наблюдениях этот процент со-
ставил 7,7 %.

Достаточно часто (11,5 %) имело место по-
вреждение радужки во время операции (3 ребен-
ка). По нашему мнению, объясняется это тем, что 
при сублюксации хрусталика один его полюс яв-
ляется видимым в области зрачка, в то время как 
противоположный, в  зоне наибольшего смеще-
ния, как правило кверху, прикрыт спереди радуж-
ной оболочкой. Даже максимальное расширение 
зрачка при смещениях хрусталика  II–III степени 
не  дает возможности увидеть полюс хрусталика 
в  зоне максимального его смещения. Более того, 
при СМ часто наблюдается ригидность зрачка, об-
условленная врожденной структурной аномалией 
радужки, что не позволяет достичь максимально-
го мидриаза. Удаление части хрусталика, находя-
щегося под радужкой, производится «вслепую», 
что особенно неудобно, т. к. вмешательство так-
же обычно выполняется сверху. Поместить нако-
нечник витреотома в нижние меридианы мешают 
костные стенки орбиты, что подчеркивают также 
и другие авторы [8].

Повреждение радужки приводило к  кровотече-
нию во время операции в 15,4 % случаев и в послео-
перационом периоде — в 7,7 %, а нарушение фор-
мы, размера и  расположения зрачка впоследствии 
значительно влияло на  косметический результат 
операции и в 3 случаях явилось причиной снижения 
зрения.

Одним из  серьезных осложнений операции яв-
лялось и  неполное удаление хрусталиковых масс, 
которые в  послеоперационном периоде вызыва-
ли воспалительную реакцию оболочек глаза, что 
у 3 наших пациентов привело к развитию факоген-
ного иридоциклита. По  данным некоторых иссле-
дователей, неполное удаление хрусталиковых масс 
может являться причиной таких осложнений, как 
зрачковый блок и  вторичная офтальмогипертен-
зия (3,5–12,7 %); помутнение стекловидного тела 
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(24,3 %); клинически значимый отек макулы (5,4 %), 
являющийся причиной значительного, иногда необ-
ратимого снижения зрения [8, 10].

Заключение
Приведенная информация свидетельствует 

о  необходимости знания основных клинических 
проявлений синдрома Марфана у  детей врачами 
всех специальностей, недопустимость проведе-
ния лечения ex juvantibus и, тем самым, — отсроч-
ки установления верного клинического диагноза, 
а также о необходимости совершенствования систе-
мы оказания медицинской помощи этой категории 
больных.

Также необходимо совершенствовать традици-
онные методы хирургических вмешательств детям 
с глазными проявлениями синдрома Марфана с це-
лью уменьшения риска возникновения интра- и по-
слеоперационных осложнений. Широкое внедрение 
различных моделей интраокулярных линз в послед-
ние годы значительно расширило возможности хи-
рургической реабилитации больных с дислокацией 
хрусталика.
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Characteristics of clinical manifestations 
of Marfan syndrome in children 
and complications of surgical treatment 
of lens luxation

Toshpulatova A. Z.

◆ Resume. The most common ocular clinical signs of Marfan syn-
drome are lens luxation (46.16 %) and cataract (26.92 %), which 
during their progression are complicated by secondary glaucoma, 
lenticular myopia and strabismus. Discussed information indi-
cates to the need to improve the traditional methods of surgery in 
children with ocular manifestations of Marfan syndrome in order 
to reduce the risk of intra- and postoperative complications.

◆ Key words: Marfan syndrome; ocular clinical signs; lens lux-
ation.
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