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Обоснование. Синдром Лоеса – Дитца  — редкое аутосомно-доминантное заболевание соединительной ткани, 
характеризующееся патологией со стороны сердечно-сосудистой системы в сочетании с различными аномали-
ями опорно-двигательного аппарата. В  современной литературе нет данных о  частоте встречаемости патоло-
гии, а  также не описан алгоритм обследования и лечения пациентов с данным синдромом.
Клиническое наблюдение. Представлено клиническое наблюдение пациента 7 лет с синдромом Лоеса – Дитца 
с  генетически подтвержденным диагнозом.
Обсуждение. Приведен обзор литературы, рассмотрены вопросы диагностики и  дифференциальной диагно-
стики, а  также клиническая картина синдрома. Основными симптомами синдрома Лоеса – Дитца являются 
аневризмы артерий (чаще всего корня аорты), извилистость артерий (преимущественно сосудов шеи), ги-
пертелоризм и  расщепленный или широкий язычок. Однако данные признаки не всегда присутствуют у  всех 
пациентов с  этим заболеванием.
Заключение. Генетическая верификация заболевания, а  также мультидисциплинарный подход к  лечению 
с  обязательным динамическим наблюдением таких специалистов, как кардиолог, невролог, ортопед, педиатр, 
позволяют предупреждать развитие осложнений и  увеличивать продолжительность жизни пациентов с  син-
дромом Лоеса – Дитца.
Ключевые слова: синдром Лоеса – Дитца; аневризма и  расслоение аорты; генерализованная извитость арте-
рий; трансформирующий фактор роста β.
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Background. The Loeys–Dietz syndrome is a rare autosomal dominant connective tissue disorder characterized by the 
pathology of the cardiovascular system in combination with various anomalies of the musculoskeletal system. In modern 
literature, there is neither any information about the frequency of pathology nor any algorithm of examination and 
treatment for patients with this syndrome.
Clinical case. The article presents a clinical observation of a 7-year-old patient with Loeys–Dietz syndrome with 
a genetically confirmed diagnosis.
Discussion. This article provided a literature review, examined diagnosis issues and differential diagnosis, and presented 
the clinical picture of the syndrome. The main symptoms of Loeys–Dietz syndrome are artery aneurysms (most often 
in the aortic root), arterial tortuosity (mainly the vessels of the neck), hypertelorism, and bifid (split) or broad uvula. 
However, the combination of these symptoms is not found in all patients with this disease.
Conclusions. The article emphasized the importance of a genetic verification of the disease, as well as a multidisciplinary 
approach to treatment with mandatory dynamic monitoring by specialists such as a cardiologist, neurologist, orthopedist, and 
pediatrician, which help prevent the development of complications and increase the life expectancy of this group of patients.
Keywords: Loeys–Dietz syndrome; aneurysm and dissection of the aorta; generalized tortuosity of the artery; 
transforming growth factor-β.

Синдром Лоеса – Дитца (Loeys-Dietz)  — ред-
кое аутосомно-доминантное заболевание соеди-
нительной ткани, характеризующееся патологией 
со стороны сердечно-сосудистой системы (анев-
ризматическое расширение и  расслоение аорты 
и  других артерий среднего и  крупного калибра, 
генерализованная извитость артерий с  агрессив-
ным характером прогрессирования) в  сочетании 
с  различными аномалиями опорно-двигательной 
системы [1].

Впервые данное заболевание было описано 
бельгийским врачом Bart L. Loeys и американским 
врачом Harry S. Dietz в  2005  г. [2, 3]. По мнению 
авторов, конкретных клинических критериев дан-
ного синдрома не существует, а клинический диа-
гноз должен быть подтвержден молекулярно-гене-
тическим тестом с  обнаружением специфических 
мутаций [1].

Вероятность рождения ребенка с  данной па-
тологией, если один из родителей страдает син-
дромом Лоеса – Дитца, составляет 50 %. Около 
25 %  пациентов имеют близких родственников 

с таким же диагнозом, в 75 % случаев заболевание 
возникает de novo [4].

Примерно три четверти пациентов с  синдро-
мом Лоеса – Дитца обладают характерными кра-
ниальными и  лицевыми признаками заболевания 
(расщелина нёба, гипертелоризм и/или краниоси-
ностоз) [4]. Клинически синдром обычно прояв-
ляется в течение первого года жизни, в том числе 
и  сразу после рождения, но первые признаки мо-
гут появиться и  в зрелом возрасте [5–7]. Извест-
ны сообщения о выявлении симптомов этого син-
дрома у плода [8–10].

Заболевание характеризуется неблагоприят-
ным прогнозом. Данные о средней продолжитель-
ности жизни пациентов с синдромом Лоеса – Дит-
ца различные — от 26 до 37 лет [2, 11]. Летальный 
исход обычно наступает из-за расслоения или раз-
рыва аневризмы аорты, других артерий крупного 
калибра и  внутричерепных кровоизлияний  [12].

Генетическими причинами синдрома Лое-
са – Дитца являются мутации в  генах, кодирую-
щих рецепторы трансформирующего фактора ро-
ста  β1 и  β2 (TGFBR1 и  TGFBR2) [1]. Впоследствии 
было определено, что мутации в  гене SMAD3, 
в  генах-лигандах трансформирующего фактора 
роста β2 и  трансформирующего фактора роста β3 
(TGFB2 и  TGFB3) также связаны с  фенотипиче-
скими особенностями, обусловленными синдро-
мом Лоеса  –  Дитца [1, 13–17]. Таким образом, 
мутации во всех этих пяти генах демонстрируют 
измененную передачу сигналов трансформирую-
щего фактора роста  β (TGF-β), что клинически 
проявляется сходными изменениями со стороны 
сердечно-сосудистой системы, а  также черепно-
лицевыми и скелетными аномалиями [2, 3, 13–16]. 
Josephina  A. N.  Meester et  al. (2017) сообщили 
о  наличии шестого типа синдрома Лоеса – Дитца 
с дефектом в гене SMAD2 без уточнения клиниче-
ских особенностей [18] (табл. 1).

Таблица 1
Типы синдрома Лоеса – Дитца

Тип Хромосома Ген

Синдром Лоеса – Дитца 
1-го типа

9q22.33 TGFBR1

Синдром Лоеса – Дитца 
2-го типа

3q24.1 TGFBR2

Синдром Лоеса – Дитца 
3-го типа

15q22.33 SMAD3

Синдром Лоеса – Дитца 
4-го типа

1q41 TGFB2

Синдром Лоеса – Дитца 
5-го типа

14q24.3 TGFB3

Синдром Лоеса – Дитца 
6-го типа

Нет  
данных

SMAD2
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Мы не обнаружили в литературе описания 
клинических признаков, характерных для кон-
кретного типа синдрома. Для подтверждения диа-
гноза и  его верификации необходимо проведение 
молекулярно-генетического исследования с целью 
выявления специфических мутаций.

Достоверно оценить частоту встречаемости 
синдрома Лоеса – Дитца в  популяции в  насто-
ящее время не представляется возможным вви-
ду отсут ствия масштабных эпидемиологических 
иссле дований.

Клиническое наблюдение

Под нашим наблюдением находится мальчик 
7  лет с  пороками развития верхних и  нижних 
конечностей, патологией сердечно-сосудистой 
и  нервной систем. Из анамнеза известно, что ре-
бенок от пятой беременности, протекавшей на 
фоне токсикоза. Роды третьи срочные оператив-
ные. Наследственный анамнез по основному за-
болеванию не отягощен. В I  триместре беремен-
ности мать перенесла ОРВИ, а  также получала 
антибактериальную терапию против хламидийной 
инфекции. При скрининговом ультразвуковом 
обследовании на 32–33-й неделе беременности 
у  плода выявлены признаки врожденной косола-
пости. Вес ребенка при рождении — 3500 г, длина 
тела  — 54  см. При первом клиническом осмотре 
обнаружены врожденная косолапость, деформа-
ция кистей, признаки черепно-лицевого димор-
физма, гидроцефалия. С возраста 2  мес. в  одном 
из лечебных учреждений России проводилось ле-
чение косолапости по методике Понсети. В 2 года 
мальчику была выполнена операция  — задний 
релиз голеностопного и  подтаранного суставов, 
транспозиция сухожилий передней большеберцо-
вой мышцы на III  клиновидную кость на левой 
стопе, тенотомия сухожилий длинных сгибателей 
I–V  пальцев левой стопы и  II–III  пальцев правой 
стопы.

При клиническом ортопедическом осмотре 
ребенка при поступлении установлено следующее 
(см. рисунок). Телосложение гипостеническое. 
Ходит самостоятельно, прихрамывая на левую 
ногу, слегка сгибает ноги в  коленных суставах, 
перекат стоп нарушен, варусное положение стоп. 
Череп деформирован  — скафоцефалия в  сочета-
нии с  правосторонней затылочной плагиоцефа-
лией, выраженные лобные бугры. Высокое нёбо. 
Микрогнатия, ретрогения. Короткая спинка носа 
и  гипоплазия крыльев носа. Гипертелоризм. Голу-
бые склеры. Низкое расположение ушных рако-
вин. Повышенная эластичность кожи. Грудная 
клетка узкая, килевидная деформация, отмечается 

парастернальное симметричное вдавление ребер. 
Асимметрия надплечий, углов лопаток. Ось по-
звоночника отклонена вправо в  грудопоясничном 
отделе. Асимметрия паравертебральных мышц. 
Правосторонний грудопоясничный сколиоз I  сте-
пени (угол сколиотической дуги  — 9°). Отмеча-
ются признаки дисплазии соединительной ткани: 
избыточное разгибание в  локтевых и  пястно-
фаланговых, коленных суставах. Разгибательные 
контрактуры в  лучезапястных суставах пассивно 
корригируются. Первые лучи кистей находятся 
в  положении оппозиции. На правой кисти: сги-
бательные контрактуры в  проксимальных межфа-
ланговых суставах III и  IV  пальцев правой кисти 
под углом 145°, не корригируются; V палец — сги-
бательная контрактура в  проксимальном межфа-
ланговом суставе под углом 90°, не корригирует-
ся. На левой кисти  — сгибательные контрактуры 
в  проксимальных межфаланговых суставах II, III 
IV, V  пальцев под углом 160°, частично корриги-
руются. Ульнарная девиация V  пальцев обеих ки-
стей. Функция двустороннего схвата обеих кистей 
сохранена. В  коленных суставах сгибание  — 30°, 
переразгибание  — 25°. Вальгусная деформация 
в  коленных суставах: справа  — 20°, слева  — 10°. 
Внутренняя торсия костей голени: справа  — 20°, 
слева  — 10°. Правая стопа: кавусная деформация 
с  приведением переднего отдела, варус пяточной 
кости. Левая стопа: пяточная деформация, упло-
щение продольного свода.

При рентгенологическом исследовании кистей 
и  стоп выявлено следующее. Умеренное умень-
шение размеров костей левой кисти, приведение 
I  пальцев кистей (S > D), выраженная ульнарная 
девиация в  пястно-фаланговых суставах V  паль-
цев обеих кистей, сгибательные контрактуры 
и  ульнарная девиация в  проксимальных межфа-
ланговых суставах III и  IV  пальцев обеих кистей. 
Многоплоскостная деформация обоих стоп. Пра-
вая стопа  — передний отдел приведен, признаки 
супинации, ладьевидная кость в положении выра-
женной наружной тыльной децентрации, дефор-
мация продольного свода с локацией вершины ка-
удально, признаки экскавации продольного свода, 
умеренный остеопороз. Левая стопа — приведена, 
продольный свод значительно уплощен, выра-
женная тыльно-варусная децентрация ладьевид-
ной кости (на границе с  подвывихом), умеренное 
укорочение I  плюсневой кости, умеренный остео-
пороз.

При рентгенографии позвоночника отмечено 
резкое выпрямление физиологических изгибов 
в  сагиттальной плоскости, умеренное лордозиро-
вание на уровне Th6–Th9. Перекос таза вправо. 
Spina bifida posterior displastica позвонков S1–S2 без 
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г
Пациент А.: а — внешний вид пациента; б — рентгенограммы позвоночника; в — внешний вид и рентгенограм-

мы кистей; г — внешний вид и рентгенограммы стоп
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изменения размеров позвоночного канала. При-
знаки нестабильности на уровне L5–S1 (смещение 
тела позвонка L5 кпереди до 4  мм). Вертикальное 
положение крестца.

При эхокардиографии с  цветным доплеров-
ским исследованием было обнаружено небольшое 
расширение корня аорты (до 15 мм). Пациент был 
консультирован кардиологом. Заключение: «Пато-
логии сердца не выявлено, небольшое расширение 
корня аорты, НК-0».

Мальчик был осмотрен неврологом. Заклю-
чение: «Резидуальная энцефалопатия, реконва-
лесцент внутрижелудочкового кровотечения, 
перивентрикулярная лейкомаляция, смешанная 
сообщающаяся гидроцефалия, псевдобульбарная 
дизартрия, миопатический симптомокомплекс 
в  структуре генетического синдрома».

При осмотре офтальмолога были выявле-
ны  гипертелоризм, гиперметропия слабой сте-
пени,  изменения со стороны глазного дна отсут-
ствовали.

С целью верификации заболевания было вы-
полнено молекулярно-генетическое обследова-
ние методом таргентного секвестрирования ДНК 
с  использованием панели «Синдром Марфана 
и  марфаноподобные синдромы». Исследование 
проведено по методике селективного захвата 
участков ДНК, относящихся к  кодирующим обла-
стям генов с  известным клиническим значением, 
в  том числе ACTA2, COL3A1, COL5A1, COL5A2, 
FBN1, FBN2, MYH11, SLC2A10, SMAD3, TGFB2, 
TGFBR1, TGFBR2. Выявлена ранее не описанная 
гетерозиготная мутация в  экзоне 6 гена TGFBR2 
(chr3:30715721G>C), приводящая к  замене амино-
кислоты в  позиции 485 белка (p.Arg485Pro, 
NM_001024847.2). Гетерозиготные мутации в  гене 
TGFBR2 описаны у  пациентов с  синдромом Лое-
са – Дитца 2-го типа (OMIM:610168). В дальней-
шем ребенок был консультирован генетиком и  на 
основании результатов обследования был диагно-
стирован синдром Лоеса – Дитца 2-го типа с ауто-
сомно-доминантным типом наследования.

Обсуждение

Основными симптомами синдрома Лоеса – 
Дитца являются:
•	 аневризмы артерий (чаще всего корня аорты);
•	 извилистость артерий (преимущественно со-

судов шеи);
•	 гипертелоризм;
•	 расщепленный или широкий язычок.

Однако следует помнить, что данные призна-
ки сочетаются не у всех пациентов с этим заболе-
ванием [19].

Патология сердечно-сосудистой системы 
при синдроме Лоеса – Дитца

У пациентов с  синдромом Лоеса – Дитца 
1-го  или 2-го типа с  тяжелым черепно-лицевым 
диморфизмом особенно высок риск разрыва анев-
ризм в раннем возрасте и при меньших размерах, 
чем у  пациентов с  изолированными аневризмами 
сосудов или с  другими синдромами, в  клиниче-
ской картине которых присутствует патологи-
ческое расширение артерий [2, 3]. В литературе 
есть сообщения о  диагностированных расслоени-
ях аорты у  лиц в  возрасте 3  мес. и  о  церебраль-
ном кровоизлиянии в  возрасте до 3  лет [20, 21].

У больных с  синдромом Лоеса – Дитца 1-го 
и 2-го типов более часто встречаются врожденные 
пороки сердца, такие как двустворчатый аорталь-
ный клапан, дефект межпредсердной перегородки 
или открытый артериальный проток, чем в общей 
популяции [4, 22]. Пролапс и/или недостаточность 
митрального клапана от легкой до тяжелой сте-
пени можно наблюдать при всех типах синдрома 
[13,  22,  23]. Мерцательную аритмию и  гипертро-
фию левого желудочка наиболее часто регистри-
руют у  лиц с  синдромом Лоеса – Дитца 3-го типа 
(в 24 % случаев), однако они могут наблюдаться у па-
циентов и с другими типами данного синдрома [1]. 
Некоторые авторы сообщают, что гипертрофия ле-
вого желудочка у  людей с  этим синдромом обыч-
но бывает легкой или умеренной степени тяжести 
и  возникает при отсут ствии аортального стеноза 
или артериальной гипертензии [21, 24]. B.M. Loeys  
et  al.  (2006) и  P.M.  Eckman et  al. (2009) описали 
нарушение систолической функции левого желу-
дочка у больных синдромом Лоеса – Дитца [3, 25].

По мнению M. Arslan-Kirchner et  al. (2011), 
всем пациентам с синдромом Лоеса – Дитца необ-
ходимо проводить эхокардиографическое исследо-
вание как минимум 1 раз в  год для наблюдения 
за состоянием корня аорты, восходящей аорты 
и клапанов сердца [26].

Решение о  проведении операции на аорте 
обычно основывается на анализе комплекса дан-
ных: динамическом определении анатомических 
показателей аорты, функции клапанов, выражен-
ности некардиальных особенностей, семейном 
анамнезе и информации о  генотипе [3, 27].

Ввиду активного характера прогрессирова-
ния аневризмы аорты и  высокого риска ее раз-
рыва показанием к  хирургическому вмешатель-
ству на аорте служит размер ее корня, равный 
4,0  см у  взрослых [1]. У детей операцию откла-
дывают до тех пор, пока диаметр корня аорты 
не увеличится до 2,0–2,2  см. Однако если рас-
ширение аорты происходит медленно, то в  не-
которых случаях у  детей операцию выполняют, 



88  КЛиничЕСКиЕ СЛучАи

 Ортопедия, травматология и восстановительная хирургия детского возраста. Том  8. Выпуск  1. 2020

когда размер корня аорты приближается к порогу 
4,0  см [1]. Быстрое увеличение размера диаметра 
корня аорты (>0,5  см в  год) должно также стать 
показанием к  ранней хирургической кор рекции.

Открытое восстановление нисходящих и тора-
коабдоминальных аневризм является предпочти-
тельным, потому что эндоваскулярное восстанов-
ление может привести к  поздним осложнениям 
из-за продолжающейся дилатации зоны или по-
стоянной перфузии ложного просвета [20, 26]. 
Стентирование может быть оправдано при нис-
ходящем разрыве грудного отдела аорты или для 
облегчения синдромов гиперперфузии, таких как 
рецидивирующая гипертензия или неправильная 
перфузия почечной артерии, вторичная по отно-
шению к острой диссекции. Описаны случаи пол-
ной поэтапной замены аорты у  пациентов с  син-
дромом Лоеса – Дитца [28]. Послеоперационную 
эхокардиографию с  интервалом от 3 до 6 мес. ре-
комендуют выполнять в течение года после опера-
ции и  затем раз в 6 мес. [29].

Помимо динамического наблюдения и  хирур-
гической коррекции аорты и пораженных артерий 
необходимо использовать лекарственные препара-
ты, снижающие артериальное давление, избегать 
приема лекарств, которые действуют как стимуля-
торы или вазоконстрикторы, а  также ограничить 
физические нагрузки. Пациентам с  данной пато-
логией запрещены занятия спортом [1]. В случае 
диагностики синдрома Лоеса – Дитца у  детей до 
года показано назначение ранней терапии инги-
биторами ангиотензин-превращающего фермен-
та или бета-блокаторами для контроля скорости 
прогрессирования дилатации аорты [1].

Патологическая извитость артерий может быть 
генерализованной, но чаще всего наблюдается 
в  сосудах шеи и  головы при всех типах синдрома 
Лоеса – Дитца [3, 4, 13]. Для диагностики состоя-
ния артерий считают целесообразным проведение 
магнитно-резонансной или компьютерной ангио-
графии с  построением трехмерных изображений 
сосудов головы, шеи, груди, живота и  таза. По-
скольку при магнитно-резонансной томографии 
отсутствует лучевая нагрузка, именно этому ме-
тоду отдают предпочтение. Полную визуализацию 
сосудов у  детей необходимо осуществлять при 
первоначальной диагностике и  затем с  интерва-
лом около 2 лет, если не обнаружены аневризмы 
и диссекции [2, 3].

Ортопедическая патология при синдроме 
Лоеса – Дитца

Аномалии скелета при синдроме Лоеса – Дитца 
включают деформацию грудной клетки (чаще  — 
воронкообразная и  реже  — килевидная), по-

звоночника (сколиоз), конечностей (врожденная 
косолапость, арахнодактилия, камптодактилия, 
вывихи в  пястно-фаланговых суставах, вывихи 
костей предплечья, разгибательные контракту-
ры суставов), а  также аномалии черепа. Зареги-
стрированы случаи гипермобильности суставов, 
множественные подвывихи суставов, врожден-
ные вывихи бедра у  пациентов с  синдромом Лое-
са – Дитца [3]. На первом году жизни у  таких де-
тей обычно наблюдается сниженный мышечный 
тонус. При этом важно помнить, что при выпол-
нении упражнений для стимуляции тонуса мышц 
необходимо исключать приемы с  гиперэкстен-
зией  [5].

Из деформаций стоп встречается косолапость 
или плоскостопие. Врожденная косолапость у  та-
ких пациентов хорошо поддается консервативной 
терапии, если деформация не сильно выражена. 
Хирургическое вмешательство, как правило, не 
рекомендуется, поскольку оно, как правило, при-
водит к  чрезмерной коррекции (вальгус заднего 
отдела стопы) [30]. Оперативное вмешательство 
при плоскостопии также не показано за исклю-
чением случаев возникновения сильного болевого 
синдрома, ограничивающего ходьбу [1].

Патология шейного отдела позвоночни-
ка явля ется характерным признаком синдрома 
Лоеса – Дитца 1-го и  2-го типов и  встречается 
в  51 %  случаев [3, 31]. Наиболее часто выявляют 
дефекты дуг шейных позвонков, подвывихи по-
звонков С1 и  С2, приводящие к  нестабильности 
шейного отдела позвоночника [32].

Из патологии позвоночника наиболее часто 
развиваются прогрессирующие сколиотические 
и  кифотические деформации, а  также спондило-
листез. В этом случае необходимо динамическое 
наблюдение не реже одного раза в  год до насту-
пления зрелости скелета [3, 29].

Остеоартрит и  остеоартроз являются харак-
терной особенностью пациентов с  синдромом 
Лое са – Дитца 3-го типа. Обычно артроз поражает 
коленные, тазобедренные суставы, мелкие суста-
вы рук и  ног, суставы позвоночника уже в  под-
ростковом возрасте, в  связи с  чем проводят кон-
сервативное лечение [13, 21].

В литературе представлены сообщения о  низ-
кой минеральной плотности костной ткани 
и  о  частых переломах у  молодых людей с  синдро-
мом Лоеса – Дитца [2, 30, 31].

Другие клинические проявления синдрома 
Лоеса – Дитца

У пациентов с синдромом Лоеса – Дитца часто 
отмечают признаки черепно-лицевого диморфиз-
ма. Считают, что гипертелоризм и  аномалии неб-
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ного язычка (двудольный, широкий или длинный 
язычок) являются характерными признаками, од-
нако у  многих пациентов с  данным синдромом 
эти симптомы отсутствуют [1].

Расщелина нёба и  краниосиностоз наблюда-
ются у  пациентов с  первыми двумя типами син-
дрома. Чаще всего отмечается преждевременное 
закрытие сагиттального шва с  формированием 
долихоцефалии, но могут быть задействованы 
и другие швы черепа [1].

Другие черепно-лицевые особенности син-
дрома Лоеса – Дитца представлены микро- или 
ретрогнатией, уплощением скул, высоким и  ши-
роким лбом с высокой передней линией роста во-
лос  [18].

Больные синдромом Лоеса – Дитца подверже-
ны высокому риску развития аллергических ре-
акций, включая бронхиальную астму, пищевую 
аллергию, аллергический ринит, атопический дер-
матит и  экзему [33]. По данным G.  MacCarrick 
et  al. (2014), у  пациентов с  данным синдромом 
в  31 % случаев наблюдается пищевая аллергия 
(по сравнению с 6–8 % распространенности среди 
населения в  целом). Степень тяжести аллергиче-
ских реакций различна. Антигистаминные пре-
параты рекомендованы для лечения кожных или 
более легких аллергических реакций; применение 
адрено- и симпатомиметиков у лиц с данным син-
дромом ограничено из-за их прессорного эффек-
та на сосуды, в  связи с  этим их использование 
оправдано лишь в случаях тяжелых аллергических 
реакций [1].

У пациентов с  синдромом Лоеса – Дитца 
2-го  типа кожа бархатная, тонкая, полупрозрач-
ная [3], поэтому заживление ран обычно проис-
ходит длительно, а  рубцы обычно формируются 
атрофические [25].

G.  MacCarrick et  al. (2014) отмечают более 
частую встречаемость паховых, пупочных грыж 
у  детей с  синдромом Лоеса – Дитца, чем в  попу-
ляции в целом [1].

В литературе представлены сообщения о спон-
танном разрыве кишечника и селезенки у пациен-
тов с  этим синдромом [18].

Умственная отсталость, неспособность к  обу-
чению  — редкое явление у  людей с  данным син-
дромом и, вероятно, связано с  краниосиностозом 
или гидроцефалией. Нет данных о  нарушении 
ментальных функций у  лиц при синдроме Лое-
са – Дитца 3-го типа [1].

Мальформация Арнольда – Киари при этом 
синдроме наблюдается редко. Может развивать-
ся гидроцефалия, но она обычно не связана с  по-
роком Киари. Дуральную эктазию в  настоящее 
время все чаще обнаруживают у пациентов с син-

дромом Лоеса – Дитца, что обусловлено широким 
применением современных методов лучевой диа-
гностики [29].

Офтальмологические проблемы при синдроме 
Лоеса – Дитца включают косоглазие (чаще экзо-
тропия), амблиопию, катаракту. У лиц с  этим 
синдромом нередко наблюдаются голубые склеры. 
Близорукость встречается редко [3].

Синдром Лоеса – Дитца ассоциирован с  высо-
кой распространенностью эозинофильной болезни 
желудочно-кишечного тракта (EGID — eosinophil-
associated gastrointestinal disoders) [32]. По данным 
G.  MacCarrick et  al. (2014), у  пациентов с  данной 
патологией развиваются эозинофильный эзофа-
гит, эозинофильный гастрит и/или эозинофиль-
ный колит [1].

Дети с  синдромом Лоеса – Дитца часто плохо 
прибавляют в весе [32].

Основные симптомы синдрома Лоеса – Дитца 
представлены в табл. 2 [19].

При лечении пациентов с этим синдромом не-
обходимо помнить о  возникновении таких гроз-
ных осложнений, как:
1) смерть в результате разрыва аневризмы аорты;
2)  инсульт вследствие разрыва аневризмы арте-

рий шеи;
3) спонтанный пневмоторакс;
4) гемоптизис;
5) отслойка сетчатки;
6)  разрыв полых органов (кишечника, матки), се-

лезенки [19].
Дифференциальную диагностику синдрома 

Лоеса – Дитца следует проводить с  такими забо-
леваниями, как синдромы Марфана, Билса, Элер-
са – Данло.

Синдром Марфана (Marfan syndrome) имеет 
аутосомно-доминантный тип наследования и  вы-
зван мутациями гена фибриллина-1 (FBN1). Ключе-
выми первичными проявлениями синдрома Мар-
фана являются дилатация корня аорты и  экто пия 
хрусталика. По сравнению с  синдромом Марфана 
у пациентов с  синдромом Лоеса – Дитца наблюда-
ется злокачественное и  прогрессирующее течение 
аневризмы аорты и извилистости сосудов артери-
ального русла; аневризмы аорты имеют тенден-
цию расслаиваться и  разрываться при меньшем 
диаметре и  в более молодом возрасте; аневризмы 
при синдроме Лоеса – Дитца не ограничиваются 
корнем или восходящей частью аорты, часто за-
трагивают другие крупные сосуды и  сосуды го-
ловного мозга [18]. Врожденные пороки сердца 
при синдроме Марфана встречаются гораздо реже 
по сравнению с  синдромом Лоеса – Дитца [34]. 
Гипермобильность суставов наблюдается у  боль-
шинства пациентов с  синдромом Марфана, в  то 
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время как при синдроме Лоеса – Дитца наличие 
этого признака зависит от дефекта определен-
ного гена. Пациентов с  синдромом Лоеса – Дит-
ца 3-го типа чаще всего отличает гипермобиль-
ность суставов с  дегенеративными изменениями 
в  них  [21]. Арахнодактилия более выражена у  па-
циентов с  синдромом Марфана. Контрактуры су-
ставов у  пациентов с  синдромом Лоеса – Дитца 
определяются чаще. Общими скелетными осо-
бенностями синдрома Лоеса – Дитца и  синдрома 
Марфана являются сколиотические деформации 
позвоночника, плоскостопие, деформации груд-
ной клетки, дуральная эктазия. Отсутствуют дан-
ные об эктопии хрусталика у пациентов с синдро-
мом Лоеса – Дитца, в  то время как при синдроме 
Марфана это основная отличительная черта [18]. 
Близорукость при синдроме Марфана встречает-
ся намного чаще, чем при синдроме Лоеса – Дит-
ца  [1]. Голубые склеры описаны у  пациентов 
с  синдромом Лоеса – Дитца и  обычно не наблю-
даются у  лиц с  синдромом Марфана [3]. У  неко-
торых людей с  синдромом Лоеса – Дитца без че-
репно-лицевых особенностей кожные признаки 

(тонкая, бархатная, полупрозрачная кожа) могут 
быть заметной отличительной чертой в  сравне-
нии с  синдромом Марфана [4, 13]. Гипертелориз-
ма и аномалий небного язычка у пациентов с син-
дромом Марфана не описано [18].

Синдром Элерса – Данло (Ehlers-Danlos syn-
dro me  — EDS) представляет собой группу забо-
леваний соединительной ткани, клинически и  ге-
нетически неоднородных. При этом все подтипы 
характеризуются аномалиями кожи, связок и  су-
ставов, кровеносных сосудов, внутренних орга-
нов, скелетными патологиями (воронкообразная 
деформация грудной клетки, плоскостопие, ки-
фосколиоз) [18]. Гипермобильность суставов, ги-
перчувствительность кожи и  «хрупкость» мягких 
тканей  — наиболее типичные проявления. До 
четверти пациентов с  синдромом Элерса – Данло 
страдают аневризмой аорты [35]. Синдром Элер-
са – Данло вызывается мутациями в  генах, коди-
рующих фибриллы коллагена или белки, участву-
ющие в  процессинге этих коллагенов [18]. При 
заживлении у  пациентов с  синдромом Элерса  –
Данло формируются «папиросные» или келоид-

Таблица 2
Основные симптомы синдрома Лоеса – Дитца

Локализация Симптомы

Сердечно-сосудистая система Врожденные пороки сердца: открытый артериальный проток, дефект 
межпредсердной или межжелудочковой перегородки и двустворчатый 
аортальный клапан

Орган зрения Миопия (близорукость)
Патология глазных мышц
Отслоение сетчатки

Черепно-лицевая область Плоские скулы
Небольшой наклон вниз к  глазам
Краниосиностоз
Расщелина нёба
Голубые склеры
Микрогнатия и/или ретрогнатия

Опорно-двигательный аппарат Длинные пальцы кистей и стоп
Контрактуры пальцев
Косолапость
Сколиоз
Нестабильность шейного отдела позвоночника
Гипермобильность суставов
Воронкообразная деформация грудной клетки/килевидная деформа-
ция грудной клетки
Остеоартрит
Нормальный рост

Кожа Полупрозрачная
Мягкая или бархатистая
Легко травмируется
Атрофические рубцы
Грыжи передней брюшной стенки

Прочее Пищевая или экологическая аллергия
Воспалительные заболевания желудочно-кишечного тракта
Полые органы (кишечник, матка) и  селезенка склонны к разрыву
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ные рубцы [36] в  отличие от атрофических руб-
цов при синдроме Лоеса – Дитца.

Синдром Билса (Beals syndrome)  — редкое 
ауто сомно-доминантное заболевание соединитель-
ной ткани, характеризующееся арахнодактилией, 
врожденными контрактурами суставов, сколиоти-
ческой деформацией позвоночника, деформаци-
ей грудной клетки, плоcкостопием и  изме ненной 
формой ушных раковин («мятое ухо»). Заболе-
вание обусловлено мутацией гена фибрилли-
на-2  (FBN2) [36]. Синдром Билса в  отличие от 
синдрома Лоеса – Дитца считают доброкачествен-
ным заболеванием, при котором особенности сер-
дечно-сосудистой системы в  большинстве случа-
ев ограничены пролапсом митрального клапана. 
Однако примерно у 15–20 % пациентов с синдром 
Билса регистрируют аневризму аорты; встречают-
ся и другие врожденные пороки сердца. В отли чие 
от синдрома Лоеса – Дитца при синдроме Билса 
врожденные контрактуры суставов с  возрастом 
имеют тенденцию к обратному развитию [36].

I.  Valenzuela et  al. рекомендуют проводить 
дифференциальную диагностику синдрома Лое-
са – Дитца с  врожденным множественным артро-
грипозом. Однако при артрогрипозе отсутствуют 
изменения со стороны сердечно-сосудистой си-
стемы, характерные для данного синдрома  [37].

При подозрении на синдром Лоеса – Дитца 
пациенту необходимо выполнять весь комплекс 
дополнительных обследований, включающий:
1)  ультразвуковое исследование сердца с  после-

дующей консультацией кардиолога;
2)  КТ-ангиографию или магнитно-резонансную 

томографию для оценки артериального русла 
головы, шеи, грудной клетки, брюшной поло-
сти и таза;

3) консультацию невролога;
4) консультацию окулиста;
5) консультацию генетика;
6)  проведение молекулярно-генетического обсле-

дования пациента и  его родителей для вы-
явления мутаций в  генах TGFBR1, TGFBR2, 
SMAD3, TGFB2 и TGFB3.

Заключение

Таким образом, синдром Лоеса – Дитца пред-
ставляет собой заболевание, при котором необ-
ходимо динамическое наблюдение за ребенком 
со стороны многих специалистов, прежде всего 
кардиолога, невролога, ортопеда, педиатра. Ран-
няя диагностика данного синдрома, грамотное 
ведение пациента позволят предупредить разви-
тие ослож нений и  увеличить продолжительность 
жизни пациентов с этим синдромом.

Следует продолжить изучение сравнительно 
недавно открытого генетического синдрома с  по-
лиморфизмом клинических проявлений и  публи-
кации новых клинических наблюдений.
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