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Соединительная ткань по своей значимости занимает в организме особое место. 

Составляет приблизительно 50% всей массы тела и она образует скелет и наружные 

кожные покровы, а также участвует в формировании внутренней среды организма, 

через которую все структурные элементы получают питательные вещества и выводят 

продукты метаболизма. Соединительная ткань в период эмбрионогенеза развивается 

из мезенхимы, из которой формируются извне настолько непохожие друг на друга 

ткани: кожа и кости, кровь и лимфа, хрящи и гладкие мышцы, которые имеют не 

только общее происхождение, но и общность структуры и функций [45, 46,48]. 

Своеобразными свойствами коллагена можно объяснять универсальность 

соединительной ткани. Коллаген составляет в нашем организме более 30% общей 

массы тела и содержится не только в коже и тканях скелета (40-50%), но и в строме 

внутренних органов (10% от их массы). [26]. 

Развитие врожденных или наследственных дефектов соединительной ткани 

могут привести к нарушениям жизненно важных функций органов и систем, в 

осуществлении и функционировании которых принимает участие соединительная 

ткань [31,45]. Генетическая гетерогенность аномалий развития дефектов и заболеваний 

соединительной ткани можно объяснять составляющими её генами, которые 

контролируют огромное число звеньев системы соединительной ткани. 

На протяжении последних двух десятилетий увеличились число исследований и 

публикаций посвященных изучению дисплазии соединительной ткани и это прежде 

всего объясняется ростом встречаемости данной патологии. [28,49,17] 

В настоящее время известна большая группа моногенных ДСТ, связанных с 

мутацией генов белков внеклеточного матрикса (различные типы коллагенов, 

тенаскин, фибриллин), генов рецепторов ростовых факторов (transforming growth 

factor-^) и матричных металлопротеиназ. [30,31]  Гены, приводящие к развитии ДСТ 

кодируют синтез и развитие коллагена и его пространственную организацию, 

структурные белки и белково-углеводные комплексы. Мутации этих генов приводят к 

развитию свыше 250 видов ДСТ (Кадурина Т.И., Горбунова В. Н., 2007, Земцовский 

Э.В., 2009). Абнормальный синтез коллагена, чрезмерная деградация коллагена, 

нарушение структуры коллагеновых волокон, аналогичные аномалии, разрушения 

ткани в результате аутоиммунных реакций также могут служить причиной развитии 

ДСТ. В формировании полноценного коллагена на протяжении всех перечисленных 
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этапах участвуют многочисленные белки, гены, ферменты и коферменты к ним. На 

сегодняшний день не существует общепринятой классификации ДСТ. [13,14,43] ДСТ 

может классифицироваться с учетом генетического дефекта в периоде синтеза, 

созревания или распада коллагена [54]. В практике принято разделять ДСТ на 

дифференцированные (синдромные) и недифференцированные (несиндромные) 

формы. Дифференцированные (синдромные) дисплазии обычно встречаются очень 

редко, но имеют отчетливую клиническую картину, которые установлены генами и 

биохимическими дефектами, определенным типом наследования. В этот тип 

дисплазии входят достаточно изученные и известные синдромные формы, как синдром 

Марфана, синдром Элерса-Данло, несовершенный остеогенез, синдром Стиклера, 

синдром Альпорта и др. [16,19]. Спектр клинических симптомов заболевания 

определяется количественными и качественными нарушениями биосинтеза и 

дифференциации коллагена. Недифференцированные(несиндромные) формы ДСТ - 

это генетически гетерогенная группа, которая вызвана первичными генными 

нарушениями, проявляется в виде неполных, стертых, недифференцированных форм 

аномалий [14,18,15]. До сих пор попытки определить и классифицировать патологию, 

связанную с врожденной костно-мышечной дисплазией, предпринимались, в основном 

ортопедами и сводились к наследственным системным заболеваниям скелета [12]. В 

литературе существует термин «остеодисплазия», под которым понимается порок 

развития костной ткани, обусловленный остановкой, замедлением или нарушением 

остеогенеза на определенной стадии эмбрионального или постнатального развития 

[13]. Локомоторные изменения при системном недоразвитии соединительной ткани 

объединяется под термином «костная дисплазия». 

Однако, с позиции интерниста, при таком подходе остаются вне поля наблюдения 

нередко тяжелые изменения со стороны внутренних органов, отмечаемые при этой 

патологии. 

Т.И. Кадурина, положив в основу достижения молекулярной генетики в области 

биосинтеза коллагенов, предложила термин «коллагенопатии». Термин 

«коллагенопатии» по своему смыслу сходит с наследственной ДСТ, но отражает лишь 

генетически детерминированные дефекты коллагеновых структур в онто- и 

органогенезе и не характеризует в полной мере всю костно-мышечную дисплазию. 

Однако четкое выделение генетических дефектов позволяет классифицировать 

коллагенопатии с выделением состояний, обусловленных мутациями генов на этапах 

синтеза или распада коллагена [11]. С помощью данной классификацией 

коллагенопатий можно также выделить клинические синдромы дифференцированной 

и недифференцированной дисплазии, учет которых представляет интерес не только 

для медицинских генетиков, но и для клиницистов. На сегодняшний день не 

существует точных данных о распространённости дисплазии соединительной ткани. 

Как показали исследования [21, 47] отдельные фенотипические проявления ДСТ 

выявляют у 20-80% населения. 
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Рассмотрение ДСТ по отдельным нозологическим единицам, объясняется узкой 

специализацией в медицине [35, 41, 18].  Определенный вклад в сбор данных 

встречаемости ДСТ в популяции вносит неоднозначность классификационных и 

диагностических подходов [51]. По мнения некоторых авторов, смотря наличию трех 

внешних маркеров дисплазии следует решить вопрос о наличии или отсутствии ДСТ. 

Другие порогом стигматизации считают выявление четырех внешних признаков для 

женщин и пять для мужчин (Клеменов A.B., 2005). В.А. Таболин и Н.П. Шабалов 

(2010), Э.В. Земцовский (2000) предлагают пороговым для диагностики ДСТ наличие 

шести и более внешних признаков. Существует также мнение, что для диагностики 

ДСТ необходимо 6-8 признаков дисплазии (Кадурина Т.И., Горбунова В.Н., 2007). Из-

за отсутствия определенных критериев порога стигматизации создается сложности в 

сопоставлении результатов исследований, полученных разными авторами. Однако 

большинство специалистов приходят к такому выводу, что диагностировать 

формально количественным подходом приведет к гипердиагностике, таким образом, 

большее значение придается качественному составу фенотипических признаков 

дисморфогенеза [24,28,31]. Учеными была разработана концепция различной 

значимости признаков дисморфогенеза, но при этом представления исследователей об 

основных и второстепенных признаках ДСТ значительно различаются [21,24,27]. 

ДСТ приводит неблагоприятному течению беременности и родов, к ограничению 

профессионального выбора, определяет непригодность к службе в армии, высокую 

инвалидизацию, а также случаи ранней и внезапной смерти, тем самым объясняется её 

важная медико-социальную значимость.[19,27] 

Из-за разнообразия клинических проявлений ДСТ сложно объединить множество 

симптомов воедино. Врожденные или наследственные дефекты соединительной ткани 

могут привести к нарушению жизненно важных функций организма, тем самым имеет 

серьёзный прогноз для жизни и жизнедеятельности пациентов. Полиорганность 

поражений при ДСТ объясняется всеобъемлющим распространением в организме 

соединительной ткани. [15,33,17] 

Состояния, связанные с ДСТ, с клинических позиций классифицируются 

следующим образом [16]: 

I.Системные наследственные синдромы ДСТ: 

А. Болезни, связанные с дефектом биосинтеза и деградации коллагена: синдром 

Марфана, синдром Элерса-Данло, несовершенный остеогенез, синдром «вялой кожи», 

дистрофический буллезный эпидермолиз. 

II.Системные наследственные заболевания соединительной ткани с 

локомоторными и локомоторно-висцеральными проявлениями. 

К локомоторным проявлениям относят: 

1. Деформация грудной клетки (воронкообразная, килевидная). 

2. Деформация позвоночника (кифоз, лордоз, сколиоз, «прямая» спина). 

3. Патология мышечной системы (гипотрофия, гипотония мышц, диастаз прямых 
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мышц живота, вентральные грыжи). 

4. Костно-хрящевые дисплазии (физарные, эпифизарные, метафизарные, 

диафизарные, спондилоэпифазарные). 

К висцеральным проявлениям относят: 

1. Изменение органов дыхания: врожденная трахеобронхомегалия, врожденная 

трахеобронхомаляция, синдром Вильямса-Кемпбелла, бронхоэктатическая эмфизема 

Лешке, гипоплазия легкого. 

2. Изменение сердечно-сосудистой системы: пролапсы сердечных клапанов, 

расширение корней аорты и легочной артерии, аневризмы сосудов сердца, сосудов 

среднего и мелкого калибра, варикозное расширение вен. 

3. Изменение нервной системы: синдром вегето-сосудистой дистонии, нервная 

анорексия, гемикрания. 

4. Изменения желудочно-кишечного тракта: дискинезия желчного пузыря и 

желчевыводящих путей, гастроптоз, мегаколон, долихосигма. 

5. Изменение почек: нефроптоз, дисплазия почек. 

6. Изменение органа зрения: миопатия, астигматизм, вывих и подвывих 

хрусталика, врожденное косоглазие, глубокий угол передней камеры глаза. 

7. Патология ЛОР-органов: отосклероз, искривление носовой перегородки, 

сводчатое небо. 

8. Изменение кожных покровов: тонкая, просвечивающаяся, легко ранимая кожа, 

чрезмерно сухая или гиперэластичная кожа; легкость образования кровоподтеков; 

кожные стрии; шов в виде «папиросной» бумаги. 

В 46,6-72,0% наблюдений при ДСТ было обнаружено дефицит магния, чем и 

исследователи допускают патогенетическое значение гипомагниемии в развитии ДСТ. 

Ионы магния являются основным веществом структуры соединительной ткани, и при 

недостаточности магния фибробласты теряют способность продуцировать коллаген. 

Дефицит магния приводит к замедлению биосинтеза структурных молекул 

соединительной ткани, характеризующиеся неправильным формированием цепей 

коллагена. В связи с этим нарушается формирование соединительной ткани в виде 

хаотичного расположения волокон коллагена. [18,23,37] С позиции современных 

представлений дисплазия соединительной ткани (ДСТ) рассматривается как 

нарушение развития соединительной ткани в эмбриональном и постнатальном 

периодах, сопровождающееся морфофункциональными нарушениями органов и 

систем, прогредиентным течением [3, 9, 20]. Как известно, кроветворная ткань и 

клетки крови эмбриогенетически произходят из мезенхимы и являются 

разновидностью соединительной ткани [87]. В настоящее время достаточно подробно 

исследовано состояние сосудисто-тромбоцитарного и коагуляционного звеньев 

системы гемостаза и системы эритропоэза при ДСТ. Без всяких сомнений, нарушения 

в системе кроветворения влияют на жизненный и трудовой прогноз пациентов с ДСТ и 

требуют дополнительного обследования и лечения. 
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Анемия–клинико-лабораторный симптомокомплекс, характеризую-щийся 

уменьшением в единице объема крови концентрации гемоглобина и в подавляющем 

большинстве – случаев числа эритроцитов. [88,90] В норме в периферической крови 

содержание эритроцитов у мужчин составляет в среднем (4,0–5,2) х 1012/л, у женщин – 

(3,6–4,7) ×1012/л; уровень гемоглобина соответственно 130–160 и 120–140 г/л. Существует 

следующая классификация анемий по степени тяжести: 

•легкая: гемоглобин 90-110 г/л; 

•средняя: гемоглобин 70-90 г/л; 

•тяжелая: гемоглобин ниже 70 г/л. 

Широкое распространение анемии объясняет актуальность этой проблемы. По 

данным ВОЗ около 10% людей Европы болеют анемией. Особенно эта патология часто 

встречается в пожилом и старческом возрасте. По данным разных исследователей, 

частота анемии достигает до 61% у мужчин и до 41% – у женщин. У 

госпитализированных больных ее частота достигает 36–80%, а у больных на 

амбулаторном приеме – 5–14%. [82,94] С увеличением число хронических заболеваний, 

способствующих развитию анемии с возрастом повышается частота её 

встречаемости. Развитие анемии у пациентов приводит к значительным ухудшениям 

качества жизни (снижение умственной и физической активности, быстрая 

утомляемость, подавленное настроение), отягощает течение имеющейся патологии и 

создает угрозу преждевременной смерти. С помощью метода сканирующей 

электронной микроскопии в группе пациентов с ДСТ без развития анемического 

синдрома выявлены значительные изменения поверхностной архитектоники 

эритроцитов крови, характеризующиеся сокращением количества 

дискоцитов, увеличением числа трансформированных и дегенеративных форм клеток. 

[34,81,95] Наиболее выраженные нарушения морфологической картины красных клеток 

крови зарегистрированы у людей с ДСТ и синдромом анемии. Показано, что 

структурная неполноценность мембран эритроцитов является патогенетическим 

фактором развития анемии у лиц с дисплазией соединительной ткани. [38] 

Достаточно часто проявления заболевания выражены незначительно, носят 

скорее косметический характер и не требуют специальной медикаментозной 

коррекции. В этом случае показаны адекватный, дозированный режим физической 

активности, соблюдение режима активности и отдыха, полноценный 

витаминизированный, богатый белками рацион. 

При необходимости медикаментозной коррекции (стимуляции синтеза 

коллагена, биоэнергетики органов и тканей, нормализации уровня 

гликозамингликанов и минерального обмена) назначаются лекарственные препараты 

следующих групп: 

 витаминно-минеральные комплексы; 

 хондропротекторы; 
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 стабилизаторы минерального обмена; 

 препараты аминокислот; 

 метаболические средства 
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