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В структуре заболеваний органов дыхания у детей

важное место занимают наследственные болезни.

Генетически детерминированная патология легких

является объектом пристального внимания исследо�

вателей, считающих разработку лечебно�диагности�

ческой программы в данном направлении одной из

наиболее сложных проблем современной пульмоно�

логии. Тяжесть наследственно обусловленных болез�

ней легких, их рецидивирующий и хронический

характер приводят к инвалидизации больных, сни�

жению качества их жизни, что делает проблему не

только медицинской, но и социальной. Среди паци�

ентов с хроническими заболеваниями легких такие

патологии выявляются в 5 % случаев [1].

На патологию легких при моногенных заболева�

ниях соединительной ткани было впервые обращено

внимание в 1926 г., когда у больного с синдромом

Марфана обнаружили эмфизему правого легкого с

одновременным недоразвитием левого легкого [2].

Частота поражений органов дыхания при синдроме

Марфана составляет 10 % [3–5] и 12 % — при синд�

роме Элерса–Данлоса [5]. По нашим сведениям,

хронические заболевания бронхолегочной системы

были диагностированы у 25 % больных с данными

синдромами. Эти цифры получены в результате об�

следования 114 больных с синдромами Марфана

(14 детей) и Элерса–Данлоса (100 детей) в возрасте

1,5–17 лет. Более высокий процент, возможно, объ�

ясняется выборочным контингентом больных в от�

делениях пульмонологии и генетики Московского

НИИ педиатрии и детской хирургии.

Патогенез бронхолегочных изменений при моно�

генных болезнях соединительной ткани сложен. Ос�

новную роль отводят нарушениям легочной архи�

тектоники [6]. Известно, что эластический каркас

легкого закладывается на 4�5�м месяцах эмбриоге�

неза, затем после рождения и формируется в юнос�

ти. При моногенных заболеваниях соединительной

ткани, в частности при синдроме Марфана, эласти�

ческие волокна в альвеолярных перегородках появ�

ляются раньше и тем самым нарушают возрастные

закономерности формирования эластического кар�

каса легких. У лиц с моногенными заболеваниями

соединительной ткани, судя по результатам гистоло�

гических исследований [7], выявляются деструкция

межальвеолярных перегородок, изменение мышеч�

но�хрящевого каркаса трахеобронхиального дерева,

его повышенная растяжимость. Все это обусловли�

вает экспираторный коллапс бронхов, развитие кла�

панного механизма бронхиальной обструкции с

последующей задержкой воздуха в терминальных

респираторных отделах с формированием эмфизе�

матозных булл.

Возникновение бронхолегочной патологии при

моногенных болезнях соединительной ткани связы�

вают также с деформациями грудной клетки, кото�

рые, как правило, при этом наблюдаются.

Частота деформаций грудной клетки у больных с

синдромами Марфана и Элерса–Данлоса колеблет�

ся, по данным разных авторов, от 42 % [8] до 78 % [9],

при этом воронкообразная деформация грудной

клетки появляется и встречается чаще, чем килевид�

ная. Это подтверждают и результаты наших исследо�

ваний. Различные деформации грудной клетки были

выявлены у 60 % обследованных больных, при этом

воронкообразная деформация наблюдалась у 2/3 из

них. Обращало на себя внимание, что при синдроме

Марфана (14 больных) деформации грудной клетки

имели место у всех без исключения больных и неред�

ко сочетались с выраженным сколиозом.

Деформация грудной клетки приводит к частич�

ному сдавлению и торсии бронхов, сжатию легочной

ткани, изменению структуры и функции дыхатель�

ной мускулатуры, следствием чего является умень�

шение количества функционирующей легочной

паренхимы и нарушение вентиляции [6, 10]. Ворон�

кообразная деформация грудной клетки вызывает ог�

раничение экскурсии легких и нарушение присасы�

вающего действия отрицательного внутригрудного

давления из�за ригидности грудной клетки, сниже�

ние экскурсии диафрагмы, сдавление и деформацию

просвета трахеи и крупных бронхов. При килевидной

деформации происходит ротация сердца, перекрут

крупных сосудов, деформация просвета бронхов [11].

Изменения в легких при моногенных заболева�

ниях соединительной ткани многообразны. Наибо�

лее частая легочная патология — буллезная эмфизе�

ма. В литературе это состояние описывается как
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"буллезная болезнь" [12], "буллезное легкое" [3],

"буллезная легочная дисплазия" [13] и "сотовое лег�

кое" [5, 14]. Буллы могут быть различных размеров —

от гигантских до мелких, выявляемых лишь при

компьютерной томографии. Судя по имеющимся в

литературе данным, эмфизема диагностируется у

5 % [15], а по другим сведениям — у 10 % [4] больных

с синдромом Марфана. Случаи буллезной эмфиземы

описаны в детском и подростковом возрасте [16].

Одним из наиболее типичных легочных проявле�

ний синдромов Марфана и Элерса–Данлоса, а, по

сути, следствием буллезной эмфиземы, считается

спонтанный пневмоторакс. Л.И.Дворецкий и соавт.
[2] указывают на него как на зачастую первую при�

чину обращения таких больных к врачу. В литерату�

ре описаны различные варианты спонтанного пнев�

моторакса у пациентов с данной патологией. Острое

течение заболевания с выраженным болевым синд�

ромом, быстрым развитием дыхательной недостаточ�

ности характерно для разрыва больших субплевраль�

но расположенных эмфизематозных булл и

поступления большого количества свободного возду�

ха в плевральную полость [13]. Разрыв мелких булл

может протекать в стертой форме, нередко выявляе�

мой лишь при рентгенологическом исследовании [2].

J.Hall et al. [17] провели ретроспективный анализ

249 историй болезни пациентов с синдромом Мар�

фана. Частота спонтанного пневмоторакса у них

составила около 4 %. Более высокую его частоту у

лиц с тем же синдромом приводят J.Wood et al. [15].

При изучении 100 историй болезни спонтанный

пневмоторакс был выявлен в 16 % случаев, причем у

6 % пациентов он был двусторонним.

Под нашим наблюдением находилось 5 детей с

синдромом Элерса–Данлоса, осложненным спон�

танным пневмотораксом. Важно подчеркнуть, что

именно разрыв легкого позволил впервые заподоз�

рить, а затем и установить у них наличие дисплазии

соединительной ткани. Спонтанный пневмоторакс

возможен в различных возрастных периодах. У 3 на�

ших больных он произошел в периоде новорожден�

ности, у 2 других был диагностирован в 16�летнем

возрасте. Разрыв легкого происходил как внезапно,

без предшествующего заболевания, так и на фоне

острого хронического легочного заболевания или

его обострения (пневмония, поликистоз легких).

Причиной пневмоторакса при данных заболеваниях

могло быть истончение стенок альвеол вследствие

редукции измененных эластических волокон при

инфекционно�воспалительных поражениях легких и

перерастяжения альвеолярным выпотом.

Отмечена возможность рецидивирования спон�

танного пневмоторакса [18–20]. Так, N.Yoshimura et al.
[21] наблюдали 17�летнего больного с синдромом

Марфана, у которого спонтанный пневмоторакс

повторялся 11 раз в течение 3 лет. A.Yellin et al. [22]

приводят семейный случай многократного рециди�

вирования спонтанного пневмоторакса у отца и двух

сыновей с синдромом Марфана.

Мы также наблюдали случаи рецидивирующего

пневмоторакса. У одного из больных рецидив прои�

зошел через 2 нед., у другого — через 8 мес. после

первого разрыва. По тяжести состояния одному из

них была проведена лобэктомия. Следует отметить,

что у 2 детей спонтанный пневмоторакс носил се�

мейный характер.

Наиболее тяжелые осложнения при синдромах

Марфана и Элерса–Данлоса — кровохарканье и ле�

гочные кровотечения [23]. По данным J.Ayres et al.
[24], кровохарканье регистрируется у 1/4 части боль�

ных с синдромом Элерса–Данлоса. Слабость стенок

кровеносных сосудов при моногенных заболеваниях

соединительной ткани способствует формированию

аневризм и может в случае их разрыва привести к

обильным кровотечениям, опасным для жизни [19].

Имеется описание смертельного исхода вследствие

легочного кровотечения у больного с синдромом

Элерса�Данлоса [25]. T.Phan et al. [26] и S.Dowton et
al. [27] наблюдали у таких пациентов спонтанный

гемопневмоторакс.

Нарушение эвакуаторной функции, застой брон�

хиального секрета создают предпосылки для насло�

ения инфекции, формирования у больных с мо�

ногенными заболеваниями соединительной ткани

хронического воспалительного бронхолегочного

процесса. При этой патологии могут возникать

бронхоэктазы [28].

Известно, что моногенные болезни соединитель�

ной ткани могут сочетаться с врожденными поро�

ками развития, такими как трахеобронхомегалия,

кистозная гипоплазии легких [29], трахеобронхома�

ляция [30], викарная эмфизема одного легкого на

фоне недоразвития другого, уменьшение числа ле�

гочных долей [11].

Мы наблюдали хронические воспалительные за�

болевания легких у 15 % детей с синдромами Марфа�

на и Элерса–Данлоса. Это были больные с бронхоэк�

татической болезнью, хроническим бронхитом,

инфицированными пороками развития (поликисто�

зом легких). Также при данных синдромах нередко

выявляются аллергические поражения легких. Под

нашим наблюдением находилось 62 ребенка с раз�

личными аллергическими заболеваниями органов

дыхания, бoльшую их часть составили больные с

бронхиальной астмой (БА) — 43 пациента. БА у боль�

ных с моногенными болезнями соединительной

ткани характеризовалась ранней манифестацией

клинических проявлений и тяжестью течения, что

обусловливало необходимость применения ингаля�

ционных кортикостероидов. Следует подчеркнуть,

что астма у всех больных носила атопический харак�

тер, что подтверждалось высоким уровнем IgE в

сыворотке крови, поливалентным характером сенси�

билизации, наследственной отягощенностью по ал�

лергическим заболеваниям, а также наличием сопут�

ствующих аллергических поражений у этих больных.

Таким образом, несмотря на высокую частоту соче�

тания с синдромами Марфана и Элерса–Данлоса,
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атопическая БА не может рассматриваться как про�

явление моногенных заболеваний соединительной

ткани. Она является самостоятельной нозологичес�

кой формой, сопутствующей им.

Вместе с тем можно полагать, что дисплазия сое�

динительной ткани и скелетные аномалии, прису�

щие данным синдромам, могут в определенной сте�

пени способствовать ее раннему проявлению и

тяжести течения. С целью оценки рентгено�функци�

ональных особенностей легких у пациентов с синд�

ромами Элерса–Данлоса и Марфана мы обследо�

вали группу детей (52 ребенка), не имевших

хронических заболеваний легких. Представляет ин�

терес, что, несмотря на отсутствие клинически вы�

раженной легочной патологии, при исследовании

функции внешнего дыхания (ФВД) у этой группы

детей были выявлены признаки обструктивного

синдрома в виде снижение ОФВ1, ПСВ, МОС75%.

Обструктивные изменения подтверждались резуль�

татами рентгенографии в виде повышенной проз�

рачности легких, расширения межреберных проме�

жутков, низко расположенного уплощенного купола

диафрагмы. О наличии обструкции свидетельство�

вала также плетизмография, выявившая значитель�

ное повышение бронхиального сопротивления, а

также увеличение остаточного объема легких (ООЛ)

более чем вдвое. Отмечена определенная зависи�

мость между глубиной вентиляционных нарушений

и характером и степенью деформации грудной клет�

ки, присущей этим синдромам. Наибольшие сниже�

ния объемно�скоростных показателей были отмече�

ны у детей с воронкообразной деформацией грудной

клетки II–III степени. Следует специально подчерк�

нуть, что даже при отсутствии деформаций грудной

клетки при синдромах Марфана и Элерса–Данлоса

нередко выявлялось нарушение ФВД.

Примечательно, что у части больных с моноген�

ными заболеваниями соединительной ткани выявля�

лись рентгенологические признаки эмфиземы лег�

ких, которая диагностировалась главным образом у

пациентов школьного возраста, однако в ряде случаев

наблюдалась и у детей первых лет жизни. Рентгеноло�

гические признаки эмфиземы не всегда сочетались с

функциональными проявлениями обструктивного

синдрома. Следовательно, бронхиальная обструкция

не может рассматриваться как единственная причина

формирования эмфиземы легких у больных с синдро�

мами Марфана и Элерса–Данлоса. Генетически обу�

словленный дефект строения компонентов соедини�

тельной ткани обусловливает снижение эластической

тяги легких, обеспечивающей стабильность просвета

бронхов, приводит к коллапсу мелких бронхов на вы�

дохе, задержке воздуха в альвеолах, их перерастяже�

нию, формированию эмфиземы.

Таким образом, патология бронхолегочной сис�

темы — нередкое проявление моногенных заболева�

ний соединительной ткани. Поражение легких при

синдромах Марфана и Элерса–Данлоса отличается

клинико�морфологическим полиморфизмом, в зна�

чительной степени определяет тяжесть течения этих

синдромов, а иногда и их исход. Бронхолегочная па�

тология может быть проявлением или осложнением

основного заболевания, как, например, эмфизема

или спонтанный пневмоторакс, а также сопутство�

вать ему с большей или меньшей частотой, как, нап�

ример, БА или воспалительные заболевания легких.
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