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论证：Loeys-Dietz综合征是一种罕见的常染色体显性遗传的结缔组织疾病，以心血管系统病理为 

特征，伴有多种肌肉骨骼系统异常。在现代文献中，没有关于该病理发生频率的资料，也没有对该综

合征患者的检查和治疗算法进行描述。

临床观察。本文介绍一例7岁Loeys-Dietz综合征患者的临床观察，其诊断结果经基因证实。

讨论。本文回顾了近年来有关该病的文献，讨论了该病的诊断、鉴别诊断及临床表现。Loeys-Dietz综

合征的主要症状是动脉动脉瘤（最常见的是主动脉根部）、动脉弯曲（主要是颈部血管）、距离过远和

舌裂或宽舌头。然而，这些迹象并不总是存在于所有患者的这种疾病。

结论。对该病进行遗传验证，以及采用多学科方法进行治疗，并由心脏病专家、神经学家、骨科 

医生、儿科医生等专家进行强制性动态观察，可以预防并发症的发生，并延长Loeys-Dietz综合征患

者的寿命。

关键词：Loeys-Dietz综合征；动脉瘤和主动脉夹层；全身动脉弯曲；转化生长因子-β。

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.
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Loeys-Dietz综合征是一种罕见的常染色

体显性遗传的结缔组织疾病，以心血管系统

病理为特征（动脉瘤样扩张和主动脉及其 

他中、大口径动脉的剥离，全身动脉弯曲伴

有侵袭性发展的过程），伴有多种肌肉骨骼

系统异常[1]。

2005年，比利时医生Bart L. Loeys和美 

国医生Harry  S.  Dietz首次描述了这种 

疾病[2,3]。作者认为，该综合征没有明确

的临床诊断标准，而临床诊断应通过检测

特异性突变的分子遗传学检测来确定[1]。

如果父母中有一人患有Loeys-Dietz综 

合征，那么孩子患这种疾病的几率为50%。

约25%的患者有近亲具有相同的诊断，而75%

的病例出现原位病变[4]。

约四分之三的Loeys-Dietz综合征患者有

该疾病特有颅骨和面部特征（腭裂、距离过

远和/或颅缝早闭）[4]。临床上，该综合

征通常在出生后的第一年出现，包括出生

后立即出现，但最初的症状可能出现在成 

年期[5-7]。有报道在胎儿中发现该综合征

的症状[8-10]。

这种病的特点是预后不良。Loeys-Dietz

综合征患者平均预期寿命的数据范围为 

26至37岁[2,11]。致死性结局常发生于主动

脉瘤、其他大口径动脉的剥离或破裂，以及

颅内大出血[12]。

Loeys-Dietz综合征的的遗传原因是基

因突变，其编码转化生长因子β1和β2的受

体（TGFBR1和TGFBR2）[1]。随后，确定

SMAD3基因的突变、转化生长因子β2和转化

生长因子β3的配体基因（TGFB2和TGFB3） 

也与Loeys-Dietz综合征引起的表型特征 

相关[1,13-17]。因此，所有这五个基因的

突变证明转化生长因子β（TGF-β）的改变

信号传输，其临床表现为心血管系统的类似 

改变，以及颅面骨和骨骼的异常[2,3, 

13-16]。Josephina  A.N. Meester 

（2017年）报道了第六种Loeys-Dietz综合

征的存在，其SMAD2基因存在的缺陷，但未

明确其临床特征为[18]（见表1）。

在文献中我们没有发现对某一特定类型

证候特征的临床体征的描述。为了确认和验

证诊断，有必要进行分子遗传学研究，以确

定特定的突变。

由于缺乏大规模的流行病学研究，目前

无法可靠地估计Loeys-Dietz综合征在人群

中的发病率。

临床观察

在我们的观察下有一名7岁的男孩，出现

上肢和下肢得畸形，并心血管和神经系统的

病理。从病史可以知道，母亲是第五次怀孕

怀上他的，怀孕期间有妊娠中毒。第三次

紧急分娩，并做了手术。病史无发现遗传 

疾病。在怀孕前三个月，母亲患上了呼吸道

传染病，并接受了抗衣原体感染的抗生素 

疗法。在怀孕32-33周的超声波检查中， 

胎儿显示出先天性畸形足的症状。孩子出生

时体重为3500克，身长54厘米。在第一次

临床检查中，发现了先天性畸形足、手部 

畸形、颅面畸形和脑积水。自2个月大

以来，在俄罗斯的一家医疗机构使用了

Ponseti方法进行马蹄内翻足治疗。男孩两

岁的时候，操作被进行了踝关节和距下关节

表1
Loeys-Dietz综合征的类型

类型 染色体 基因

Loeys-Dietz综合征1型 9q22.33 TGFBR1

Loeys-Dietz综合征2型 3q24.1 TGFBR2

Loeys-Dietz综合征3型 15q22.33 SMAD3

Loeys-Dietz综合征4型 1q41 TGFB2

Loeys-Dietz综合征5型 14q24.3 TGFB3

Loeys-Dietz综合征6型 无数据 SMAD2
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后路松解矫形术、将胫骨前肌肌腱移位至左

脚的III型蝶骨、左脚1-5脚趾长屈肌腱与右

脚2-3脚趾割腱术。

在入院时对患儿进行了临床矫形检 

查时，被确定了如下内容（见图）。体质

虚弱。独立行走，左腿跛行，膝关节轻度

屈曲，翻转脚部有毛病，脚内翻。颅骨

畸形—舟状头合并右侧斜头畸形，明显的 

额叶。硬腭。小颌畸形，逆基因。鼻背短，

鼻翼发育不全。距离过远。蓝巩膜。耳朵位

置低。增加皮肤的弹性。胸廓狭窄，有龙骨

状突起，胸骨旁对称肋骨凹陷。肩胛带与肩

胛骨角度不对称。脊柱轴在胸腰椎区向右 

偏转。椎旁肌肉不对称。右侧胸腰椎I型脊

柱侧凸（凸角度平均9°）。有结缔组织发

育不良的症状：肘部、掌骨、膝关节过度 

伸展。桡腕关节伸肌挛缩可以被动纠正。 

一手桡骨是在相反的部位。右手：右手 

中指、无名指近端指间关节屈肌挛缩角 

度为145°，未纠正；小指—近端指间关节

屈肌挛缩角度为90°，未矫正。在左手屈 

肌上，食指、中指、无名指和小指近端指

间关节处的挛缩角度为160°，部分纠正。 

双手小指尺骨偏斜。保存了双手双向夹持

的功能。在膝关节中，屈曲度为30°，伸展 

为25°。膝关节外翻畸形：右边为20°， 

左边为10°。小腿骨的内置扭转：右边 

为20°，左边为10°。右脚：弓形畸形陪伴

前面部分的内收，跟骨内翻。左脚：足跟 

畸形，纵弓变平。

手和脚的X光照片检查结果如下。左手骨

骼的大小适度缩小，大拇指内收（S > D），

双手小指掌指关节明显尺骨偏斜，双手食指

和无名指近端指间关节的屈肌挛缩和尺骨 

偏斜。双脚多面变形。右脚—前面部分 

内收，旋后症状，舟状骨位于明显的背外侧

去中心化的位置，足纵弓变形与顶部尾部的

位置，足纵弓凹处的症状，中重度骨质疏 

松症。左脚—内收，足纵弓明显变平，背内

翻舟状骨的明显偏心距（在半脱位的边缘）， 

第一个足背骨的适度缩短，中重度骨质疏

松症。

脊椎X光片显示了矢状面生理曲线明显 

变直，Th6–Th9水平有中度前凸。骨盆向右

旋转。S1-S2椎骨的Spina  bifida  poste-

rior  displastica没有椎管大小的改变。 

L5-S1节段有不稳定的症状（L5椎体向前移 

位达4mm）。骶骨的垂直位置。

彩色多普勒超声心动图显示了主动脉

根部轻微扩张（可达15毫米）。这位病人

接受了心脏病专家的咨询。结论：“未发

现心脏异常，主动脉根部轻度扩张，循环 

衰竭—0型。”

男孩接受了神经科医生的检查。结论： 

“残留脑病、脑室出血恢复期、脑室周围

白质软化、混合性脑积水交流、假性球部

构音障碍、遗传综合征结构中的肌病综合

症状。”

眼科医师检查时，发现距离过远和低度

远视，眼底未见改变。

为了验证该疾病，使用《马凡氏综

合征以及与马凡氏相同综合征》组的

靶向DNA隔离进行了分子遗传学检查。 

本研究采用选择性捕获ACTA2、COL3A1、 

COL5A1、COL5A2、FBN1、FBN2、MYH11、 

SLC2A10、SMAD3、TGFB2、TGFBR1、TGFBR2

等属于已知临床意义基因编码区域的

DNA位点的方法。TGFBR2基因第6外显子

（chr3:30715721G>C）中检测到一个以

前未描述的杂合突变，导致蛋白485位

的一个氨基酸被替换（p.Arg485Pro, 

NM_001024847.2）。TGFBR2基因的杂合突

变已在Loeys-Dietz综合征2型患者中被报

道了（OMIM:610168）。后来，一位遗传学

家咨询了这名儿童，根据检查结果，诊断

为Loeys-Dietz综合征2型，属于常染色体显 

性遗传。
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  a  b

c

d

A病人：a — 病人的外貌；b — 脊椎X光片；c — 手的外观和X光照片；d — 脚的外观和X光照片
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讨论

Loeys-Dietz综合征的主要症状有：

•	 动 脉 动 脉 瘤 （ 最 常 见 的 是 主 动 脉 

根部）；

•	 动脉弯曲（主要是颈部血管）；

•	 距离过远；

•	 舌裂或宽舌头。

然而，需要记住的是，这些症状并

不是在所有患都有这种疾病的患者中 

合并[19]。

Loeys-Dietz综合征心血管系统病理

Loeys-Dietz综合征1型或2型与严重颅面

二态性的患者在早年时较小尺寸的动脉瘤发

生破裂的风险尤其高与孤立的血管动脉瘤或

其他综合征患者相比，其临床表现为动脉的

病理扩张[2,3]。在文献著录中有3个月大的

儿童诊断为主动脉夹层，以及3岁以下诊断

为脑出血的信息[20,21]。

Loeys-Dietz综合征1型和2型患者比一

般人群更容易出现二尖瓣主动脉瓣、房间

隔缺损、动脉导管未闭等情况的先天性心

脏缺陷[4,22]。在所有类型的综合征时可

观察到从轻度到重度的脱垂和/或二尖瓣闭

锁不全[13,22,23]。心房颤动和左室肥厚最

常见可以观察到在Loeys-Dietz综合征3型患

者中（在24%的病例中），但也可以在其他

类型的综合征患者中观察到[1]。一些作者 

报道，该综合征患者的左室肥厚通常是

轻度或中度的，并发生在没有主动脉

狭窄或动脉高血压的情况下[21,24]。 

B.M. Loeys（2006年）和P.M. Eckman（2009年） 

描述了Loeys-Dietz综合征患者左心室收缩

功能的破坏[3,25]。

根据M. Arslan-Kirchner（2011年） 

的意见，所有Loeys-Dietz综合征患者应

至少每年一次进行超声心动图检查，以监

测主动脉根部、升主动脉和心脏瓣膜的 

情况[26]。

对主动脉进行手术的决定通常是基于 

对一组数据的分析：主动脉解剖参数的动态

测定、瓣膜功能、非心脏特征的严重程度、

家族病史和基因型信息[3,27]。

由于主动脉瘤病程的活动性和破裂的高

危险性，其根部的大小（成人为4.0厘米）

是对主动脉进行手术干预的一个指标[1]。

对于儿童，手术要推迟到主动脉根部直径

增加到2.0-2.2厘米。然而，如果主动脉扩

张缓慢，在儿童某些情况下，当主动脉根

部的大小接近4.0厘米的阈值时，就会进行 

手术[1]。主动脉根部直径的迅速增大

（>0.5厘米/年）也应该是早期手术矫正 

的一个适应证。

下行和胸腹内动脉瘤的开放性恢复是可

取的，因为血管内恢复可能由于持续的区

域扩张或永久性的假腔灌注而导致后期并

发症[20,26]。支架植入术可以用于胸降

主动脉破裂或高灌注综合征的缓解，如复

发性高血压或肾动脉灌注不正常，继发于

急性剥离。病例的完整步进式更换主动脉

患者的Loeys-Dietz综合征已被描述[28]。 

术后超声心动图检查间隔在3 ~ 6个月建议

术后1年复查一次，然后每6个月复查一次 

进行[29]。

除了主动脉和受影响的动脉动态监测和

外科矫治外，还必须使用降压药，避免服

用兴奋剂或血管收缩药，并限制体育活动。 

患有此病理的患者禁止进行运动[1]。 

对于一岁以下的Loeys-Dietz综合征患儿，

早期应用血管紧张素转换酶抑制剂或β-受

体阻滞药治疗可以控制主动脉扩张的进展

速度[1]。
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动脉的病理性弯曲可以是全身的，但在

所有Loeys-Dietz综合征中最常见的是在颈

部和头部的血管[3,4,13]。为了诊断动脉

的状况，可以考虑通过构建头部、颈部、 

胸部、腹部和骨盆血管的三维图像进行磁共

振或计算机血管造影。由于在磁共振成像中

没有辐射载荷，因此这种方法是首选的。 

儿童应在初次诊断时进行完整的血管成像，

如果未发现动脉瘤和解剖，则应间隔约2年

进行一次成像[2,3]。

Loeys-Dietz综合征的矫形病理学

患Loeys-Dietz综合征时骨骼异常包括胸

部畸形（通常是漏斗形，少有龙骨形状），

脊柱（脊柱侧弯），四肢（先天性马蹄内 

翻足、蜘蛛脚样指综合征、屈曲指、掌指

关节脱位、前臂骨脱位、关节伸肌挛缩）， 

并头骨异常。在Loeys-Dietz综合征患者中

记录了关节过度活动、多个关节半脱位和

先天性髋关节脱位的病例[3]。在出生后的

第一年，这些儿童的肌肉张力通常会降低。

与此同时，重要的是要记住，在进行锻炼以

刺激肌肉张力时，有必要排除过度伸展的 

技术[5]。

在足部的畸形中，出现的是畸形足或

平足症。如果畸形不是很明显，先天畸形

足患者适合保守治疗。一般不建议手术 

治疗，因为手术通常会导致过度矫正（脚背 

外翻）[30]。平足症情况的话手术也

没 有 没 必 要 ， 除 非 严 重 的 疼 痛 限 制 

行走[1]。

颈椎病理是L o e y s - D i e t z综合征 

1型和2型特征性的特征，并且发生在51%

的病例中[3,31]。最常见的是颈椎弓部的 

缺陷，C1和C2椎体的半脱位，导致颈椎的不

稳定性[32]。

从脊柱的病理来看，进行性脊柱侧凸和

脊柱后凸畸形以及脊椎前移是最常见的。 

在这种情况下，每年至少需要进行一次动态

观察，直到骨骼发育成熟[3,29]。

骨关节炎和骨关节病是Loeys-Dietz综

合征3型患者的特征。通常，青春期时关

节病损害膝关节、髋关节、手脚的小关

节和脊柱关节，因此需要进行保守治疗 

[13,21]。

文献报道了Loeys-Dietz综合征青少

年患者的低骨密度和频繁骨折的信息

[2,30,31]。

Loeys-Dietz综合征的其他临床表现

Loeys-Dietz综合征患者常表现为颅面

骨畸形。被认为是距离过远和悬雍垂异常 

（双部小舌、宽或长小舌）是本病的特

征性症状，但许多患者并没有出现这些 

症状[1]。

腭裂和颅缝早闭是出现于前两种类型综

合征的患者。大多数情况下，矢状面缝合线

在形成脑膨出时过早闭合，但其他颅缝也可

能涉及脑膨出[1]。

Loeys-Dietz综合征的其他颅面特征表

现为小颌症或后退颌、颧骨变平、前额高

而宽，前发际线高[18]。

Loeys-Dietz综合征患者发生过敏反应的

风险很高，包括支气管哮喘、食物过敏、 

过敏性鼻炎、特应性皮炎和湿疹[33]。 

根据G. MacCarrick（2014年）的研究， 

在该综合征患者中，有31%的患者存在食物

过敏（而在普通人群中患病率为6-8%）。 

过敏反应的严重程度各不相同。抗组胺剂被

推荐用于治疗皮肤或较轻的过敏反应；由于

拟肾上腺素药和拟交感神经药对血管的压迫

作用，这些药物对该综合征患者的使用是有

限的，因此仅在严重过敏反应的情况下才使

用的[1]。
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Loeys-Dietz综合征2型患者的皮肤 

光滑[3]、薄而半透明，所以创面愈合时间

较长，并形成的疤痕是多萎缩性的[25]。

G.MacCarrick（2014年）注意到Loeys-

Dietz综合征患儿腹股沟疝和脐疝的发生率

高于一般人群[1]。

文献介绍了该综合征患者的肠和脾自发

性破裂的信息[18]。

智力迟钝、学习障碍是在这种综合征

患者中很少见，可能与颅缝早闭或脑积水 

有关。目前还没有关于Loeys-Dietz综合征

3型患者智力功能受损的数据[1]。

在本病时，Arnold-Chiari畸形是少 

见的。脑积水可以有发展的状态，但它与

Chiari畸形无关。硬脊膜扩张症现在越

来越多地在Loeys-Dietz综合征患者中被 

发现，这是由于放射诊断的现代方法的广泛

使用[29]。

Loeys-Dietz综合征的眼科问题包括 

斜视（常为外斜视）、弱视和白内障。患有

这种综合征的人通常有蓝巩膜。近视是罕 

见的[3]。

Loeys-Dietz综合征与高患病率的嗜酸性

胃肠病（EGID  —  eosinophilassociated 

gastrointestinal disoders）有关[32]。

根据G. MacCarrick（2014年），该病理的患

者出现嗜酸细胞性食管炎、嗜酸性胃炎和/

或嗜酸细胞性结肠灸炎[1]。

患有Loeys-Dietz综合征的儿童体重增加

情况较差[32]。

L o e y s - D i e t z综合征的主要症状 

见表2[19]。

表2
Loeys-Dietz综合征的主要症状

定位 症状

心血管系统 先天性心脏缺陷：动脉导管未闭，房间隔或室间隔缺损、二尖瓣主动脉瓣

视觉器官 近视眼
眼部肌肉病理
视网膜脱离

颅面部 平颧骨
眼睛的视线稍微向下倾斜
颅缝早闭
腭裂
蓝巩膜
小颌畸形和/或逆基因

肌肉骨骼系统 长手指和脚趾
手指挛缩
畸形足
脊柱侧弯
颈椎不稳
关节过度活动
漏斗胸/龙骨形胸 骨关节炎
正常生长

皮肤 半透明
柔软或光滑
很容易受伤
萎缩性疤痕
前腹壁疝

其他 食物或环境过敏
胃肠道的炎症性疾病
空腔器官（肠、子宫）、脾容易破裂
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在治疗该综合征患者时，有必要注意以

下危险并发症的发生：

1) 因主动脉瘤破裂而死亡；

2) 因颈动脉动脉瘤破裂的中风；

3) 自发性气胸；

4) 咳血；

5) 视网膜脱离；

6) 空腔器官（肠、子宫）、脾的破裂[19]。

Loeys-Dietz综合征应与马凡氏、比尔斯、

埃勒斯-丹洛斯综合征等疾病进行鉴别诊断。

马凡氏综合征（Marfan syndrome）是一 

种常染色体显性遗传，由纤颤蛋白1（FBN1） 

基因突变引起的。马凡氏综合征的主要表

现为主动脉根部扩张和晶状体异位。与马

凡综合征相比，Loeys-Dietz综合征患者出

现主动脉瘤的恶性、进展过程与动脉血管 

弯曲；动脉瘤在较小的直径和较年轻的年龄

就容易分离和破裂；Loeys-Dietz综合征的

动脉瘤并不局限于主动脉的根部或主动脉的

上行部分，而且常影响其他大血管和大脑的 

血管[18]。在马凡氏综合征比Loeys-

Dietz综合征下的先天性心脏缺陷要少见 

得多[34]。在大多数马凡氏综合征患者中

可以观察到关节过度活动，而在Loeys-

Dietz综合征中，这种特征的存在取决于特

定基因的缺陷。Loeys-Dietz综合征3型的

患者最常见的特征是关节过度活动，伴有

关节过度活动，其退行性改变[21]。蜘蛛

脚样指综合征在马凡氏综合征患者中更为 

明显。Loeys-Dietz综合征患者的关节伸

肌挛缩更常见。Loeys-Dietz综合征和马

凡氏综合征的共同骨骼特征是脊柱侧凸性 

畸形、平足症、胸部畸形和硬脊膜扩张症。 

目前还没有关于Loeys-Dietz综合征患者晶

状体异位的资料，而在马凡氏综合征中， 

这是主要的区别特征[18]。近视眼在马

凡氏综合征比Loeys-Dietz综合征是更常 

见的[1]。在Loeys-Dietz综合征患者中描述

了蓝巩膜，但其在马凡氏综合征患者中不常

见的[3]。Loeys-Dietz综合征患者在一些没

有颅面特征中皮肤特征（薄、光滑、半透明

的皮肤）与马凡氏综合征相比可能是一个明

显的区别特征[4,13]。马凡氏综合征患者的

距离过远和悬雍垂异常未见报道[18]。

埃勒斯-丹洛斯综合征（Ehlers-Danlos 

syndrome  —  EDS）是一组临床和遗传异

质性的结缔组织疾病。并且，所有亚型的特

征有皮肤、韧带和关节、血管、内脏器官和 

骨骼（漏斗胸、平足症和脊柱后侧凸） 

的异常[18]。关节过度活动、皮肤的灵 

敏度、软组织的《脆弱》是最典型的表现。

高达四分之一的埃勒斯-丹洛斯综合征患者

患有主动脉瘤[35]。埃勒斯-丹洛斯综合征

是由编码胶原原纤维或参与处理这些胶原蛋

白的蛋白的基因突变引起的[18]。在愈合过

程中，在埃勒斯-丹洛斯综合征下患者形成

《纸莎草》或瘢痕疙瘩[36]，与在Loeys-

Dietz综合征下形成了萎缩性疤痕来对比。

比尔斯综合征（Beals  syndrome）是一

种罕见的常染色体显性遗传结缔组织疾病，

以蜘蛛脚样指综合征、先天性关节挛缩、 

脊柱侧凸畸形、胸部畸形、平足症和耳壳 

异常（《皱缩耳》）为特征。这种疾病是由

纤颤蛋白2（FBN2）基因突变引起的[36]。 

与Loeys-Dietz综合征相比，比尔斯综合征被

认为是一种良性疾病，其心血管系统的特征

在大多数情况下局限于二尖瓣脱垂。然而， 

大约15-20%的比尔斯综合征患者有主动 

脉瘤；还有其他先天性心脏缺陷。与Loeys-

Dietz综合征相比，在比尔斯综合征下先天

性关节伸肌挛缩出现逆转发展的趋势[36]。

I. Valenzuela建议对Loeys-Dietz综合征

伴有先天性多发性关节弯曲进行鉴别诊断。
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然而，在关节弯曲情况下，该综合征的心血

管系统特征没有变化[37]。

如果疑似Loeys-Dietz综合征，患者必须

进行全面的额外检查，包括：

1) 心脏超声检查，并咨询心脏病专家；

2)  CT血管造影或磁共振成像，以评估头部、

颈部、胸部、腹部和骨盆的动脉流量；

3) 神经科医生的咨询；

4) 眼科医师的咨询；

5) 遗传学家的咨询；

6)  对患者及其父母进行分子遗传学检查，

检测TGFBR1、TGFBR2、SMAD3、TGFB2、 

TGFB3基因突变。

结论

因此，Loeys-Dietz综合征是一种需要由许

多专家，主要是心脏病专家、神经学家、骨科

医生、儿科医生对儿童进行动态监测的疾病。

对本病的早期诊断、正确处理，可防止并发症

的发生，会提高本病患者的预期寿命。

我们应该继续研究新近发现的具有临床

表现多态性的遗传综合征，并发表新的临

床观察结果。
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