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СИНДРОМ МАРФАНА 
(КЛІНІЧНИЙ ВИПАДОК)

Резюме. Стаття містить аналіз клінічного випадку пацієнта із синдромом Марфана.  
Особливістю клінічного випадку є першочергове ураження не аортального, а мітраль-
ного клапана — наявністю пролапса мітрального клапана з частковим відривом хорд 
та лівобічною атріомегалією. Наявні і інші стигми синдрому Марфана. Пацієнту було 
проведено протезування мітрального клапана з транслокацією та пластикою лівого 
передсердя. Протягом 14 років пацієнт почувався відносно задовільно. Нинішнє по-
гіршення стану зумовлене прогресуванням серцевої недостатності на тлі миготливої 
аритмії. Компенсації стану досягнуто завдяки проведенню медикаментозної терапії.
Ключові слова: синдром Марфана, пролапс мітрального клапана.
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Abstract. The article presents an analysis of a clinical case involving a patient with Marfan 
syndrome. A distinguishing feature of this case is the primary involvement of the mitral valve 
rather than the aortic valve — specifically, the presence of mitral valve prolapse with partial 
chordal rupture and left atriomegaly. Other stigmata of Marfan syndrome are also present. 
The patient underwent mitral valve replacement with translocation and left atrial plasty. For 
14 years, the patient remained relatively stable. The recent deterioration is attributed to the 
progression of heart failure associated with left atrial fibrillation. Clinical compensation was
achieved through pharmacological therapy.
Keywords: Marfan syndrome, mitral valve prolapse.
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Синдром Марфана (СМ) — це мультисистем-
не генетичне захворювання, яке уражає сполучну 
тканину [8, 14]. Пацієнти із цим захворюванням, 
як правило, високі та худі, з довгими руками, 
ногами, пальцями рук і ніг. Вони також зазвичай 
мають надзвичайно гнучкі суглоби та аномально 
вигнуті хребти. Найсерйозніші ускладнення сто-
суються серця та аорти, з підвищеним ризиком 
пролапсу мітрального клапана та аневризми 
аорти. Легені, очі, кістки та оболонка спинного 
мозку також часто уражаються. Тяжкість симп-
томів варіабельна.

Приблизно в 1 з 5000 до 1 з 10 000 осіб 
спостерігається СМ. Захворювання  назване на 
честь французького педіатра Антуана Марфана, 
який уперше описав його в 1896 році.

СМ спричинений мутацією у FBN1, одному з 
генів, який виробляє  фібрилін, що призводить 
до утворення аномальної сполучної тканини. 
Це автосомно-домінантне захворювання. При-
близно в 75% випадків воно успадковується 
від батьків із цим захворюванням, тоді як 
приблизно у 25% це нова мутація. Діагноз 
часто ґрунтується на критеріях Гента, сімейному 
анамнезі та генетичному тестуванні (аналізі 
ДНК) [3, 10], причому генетичні особливості 
можуть визначати особливості психічного стану 
й схильність до тривожності та депресії [19].

Немає конкретно визначених медикамен-
тозних засобів для лікування  СМ. Переважна 
більшість осіб із цим розладом мають нор-
мальну тривалість життя за умови належного 
симптоматичного лікування, яке часто вклю-
чає використання бета-блокаторів, таких як 
пропранолол або атенолол, або, якщо вони 
не переносяться, блокаторів кальцієвих ка-
налів чи інгібіторів АПФ. Може знадобитися 
хірургічне втручання для відновлення аорти 
або заміни серцевого клапана. Пацієнтам із 
цим захворюванням рекомендується уникати 
важких фізичних навантажень.

Однак у низці випадків це захворювання 
перебігає не за звичайним сценарієм, про що 
свідчить описаний нами випадок.

Опис клінічного випадку

Пацієнт Н., 1961 року народження,  на-
дійшов на стаціонарне лікування до Пол-
тавського обласного клінічного медичного 
кардіоваскулярного центру  30.04.2025 року 
після самозвернення. Скарги на виражену 
задишку при фізичному навантаженні та в 
стані спокою, стискаючий біль у ділянці серця 
тривалістю до 10 хв, набряки гомілок і ступней, 

а також підвишення артеріального тиску до 170/ 
100 мм рт. ст.

Історія захворювання розпочинається у 
2010 році, коли вперше з’явилася задишка, яка 
поступово наростала. Звертався по медичну до-
помогу, проводилося симптоматичне лікування. 

У 2011 році, у зв’язку з погіршенням стану, 
надійшов на обстеження і лікування до Полтав-
ського обласного клінічного кардіологічного 
диспансеру, де після проведених досліджень 
був встановлений попередній діагноз – синдром 
Марфана, після чого пацієнт був скерований на 
консультацію в НДІ  серцево-судинної хірургії 
ім. М.М. Амосова.

Згідно з консультативним висновком від 
16.02.2011 року пацієнту був встановлений 
діагноз: Cиндром Марфана. Пролапс мітрального 
клапана з вираженою мітральною недостатністю 
(за рахунок часткового обриву хорд). Миготлива 
аритмія, постійна форма. СН ІІА ст. Було рекомен-
довано оперативне лікування, і згідно з чергою 
пацієнта госпіталізували до клініки Інституту 
серцево-судинної хірургії 22.03.2011 року, де 
він перебував до 05.04.2011 року.

22.03.2011 року пацієнту було проведено 
оперативне втручання — протезування мітраль-
ного клапана зі збереженням задньої стулки, 
транслокація та пластика лівого передсердя 
(виписка з історії хвороби № 1515). Післяо-
пераційний період перебігав без ускладнень.

22.03.2011 — Біопсійне дослідження опера-
ційного матеріалу — зміни мітрального клапана, 
повязані з дисплазією хордального апарату з вто-
ринним гемодинамічним пошкодженням стулок.

При об’єктивному обстеженні:  пацієнт 
астенічної тілобудови. Відзначаються: арах-
нодактилія (рис. 1), дугоподібне піднебіння  
(рис. 2),  доліхостеномелія (довгі кінцівки по-
рівняно з тулубом) (рис. 3).  Шкіра нормальної 
вологості, звичайного кольору, тургор нормаль-
ний, набряклість гомілок і ступней. Слизові 
оболонки блідо-рожеві. Периферичні лімфатичні  
вузли не пальпуються. Грудна  клітка дефор-
мована — грудопоперековий сколіоз (рис. 3).  
Голосове тремтіння звичайної інтенсивності,  
перкуторно — ясний легеневий звук. Аускульта-
тивно — везикулярне дихання. Патологічні дихаль-
ні шуми відсутні. Ліва межа серцевої тупості — на  
2 см зовні від лівої серединно-ключичної лінії в  
5 міжребер’ї, права і верхня – відповідають  нормі. 
Тони серця аритмічні, миготлива аритмія, звучні. 
ЧСС — 86 за хвилину. Частота пульсу — 72 за 
хвилину. АТ — 110/70 мм рт. ст. Живіт звичайної 
конфігурації, бере участь в акті дихання, при 
перкусії тимпанічний звук. При поверхневій та 
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Рисунок 1
Арахнодактилія в пацієнта Н.

глибокій пальпації болючості не виявлено. Пе-
чінка на 2 см виступає з-під правого реберного 
краю. Селезінка не пальпується. Болючості щодо  
опорно-рухового апарату не виявлено.

В ургентному порядку пацієнту проводять 
лабораторно-інструментальні дослідження:

30.04.2025 Загальний аналіз крові: ери-
троцити — 3,99х1012/л, гемоглобін — 117 г/л,  
ШОЕ — 10 мм/год, тромбоцити — 193х109/л, 
лейкоцити — 6,07х109/л, базофіли — 1%, 
еозинофіли — 1%, нейтрофіли: юні — 0%, 
паличкоядерні — 3%, сегментоядерні — 61%; 
лімфоцити — 27%, моноцити — 7%.

30.04.2025 D-димер — 0,56 мг/л.
30.04.2025 Натрій — 140,6 ммоль/л, хло-

риди — 97,7 ммоль/л, кальцій — 1,1 ммоль/л, 
рН — 7,54.

30.04.2025 Протромбіновий індекс — 93%, 
МНО — 1,37 Од, активність протромбіну за 
Квіком — 44,9%, АЧТВ — 30,05 с.

 30.04.2025 Біохімічний аналіз крові: за-
гальний білірубін — 40,12 ммоль/л , прямий —  
14,36 ммоль/л, загальний білок — 67,5 ммоль/л, 
холестерин — 3,79 ммоль/л, тригліцериди — 
0,84 ммоль/л, сечовина — 6,13 ммоль/л,  
АСТ — 25,2  Од/л, АЛТ — 28,4 Од /л, глюкоза —  
4,82 ммоль/л, креатинін — 84,9 мкмоль/л.

У  приймальному відділенні кардіоцентру 
за результатами досліджень встановлюють 
попередній діагноз: ТЕЛА, клінічно. Стан після 
протезування мітрального клапана з відривом 
хорди задньої стулки (2011). Помірна три-
куспідальна недостатність. Дилатація лівих та 
правих відділів серця. Тяжка дилатація лівого 
та правого передсердя. Значно знижена систо-
лічна функція лівого шлуночка. ФВ — 38%. 
Розширення висхідного відділу аорти та дуги 
аорти. СТЛА — 65 мм рт. ст.

Рисунок 2
Дугоподібне піднебіння в пацієнта Н.

Рисунок 3
Доліхостеномегалія і грудопоперековий сколіоз у пацієнта М.

ЕКГ 30.04.2025 ЕхоКГ 30.04.2025
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Постійна форма фібриляції передсердь, 
тахісистолічний варіант, CHA2DS2-VASc,  СН, 
стадія С, ХСН ІІА-Б.

У подальші дні перебування в стаціонарі  
були проведені такі клініко-лабораторні об-
стеження:

01.05.2025  Невролог — Хронічна нейро-
сенсорна приглуховатість І ст.

01.05. Серцево-судинний хірург — Хірур-
гічної корекції клапанних вад на момент огляду 
не потребує. 

 02.05.2025 Мультиспіральна комп’ютерна 
ангіопульмонографія. Стан після торакотомії. 
Частини груднини зіставлені, артефакти від 
мітрального клапана, дрібні щільні ділянки по 
передній стінці аорти. Після в/в контрастування 
легеневий стовбур (товщина 33 мм), права та 
ліва легеневі артерії (товщина праворуч —  
30 мм, ліворуч — 26 мм) заповнилися контраст-
ною речовиною задовільно, дефектів заповнення 
контрасту в артеріях часток, сегментарних, суб-
сегментарних артерій не виявлено з обох боків. 

Ущільнення, потовщення стінок бронхів. 
Рідина в плевральній порожнині з обох боків, 
ширина смужки праворуч — 21 мм (200 мл). 
Рідина в порожнині перикарда, ширина сму-
жки — 6 мм.

Легеневий малюнок посилений і деформо-
ваний. Трахея, головні бронхи вільно прохідні, 
стінки нерівномірно ущільнені. Межі серця 
збільшені за рахунок обох відділів. Лімфовузли 
середостіння — 5-6 мм у найменшому діаметрі. 
Ширина висхідної аорти на рівні синусів —  
35 мм, легеневого стовбура — 38 мм. Шири-
на дуги — 28 мм. Нисхідний відділ грудної  
аорти — 22 мм, черевної — 22 мм. Кальцинація 
не виявляється, просвіт аорти не звужений. 
Гілки аорти не змінені. Кальцинація стінок 
аорти, великих артерій, коронарних артерій. 
У кістковому проміжку відзначаються дегене-
ративно-дистрофічні зміни грудного відділу 
хребта.

Висновок: КТ-ознаки  правобічного гідро-
тораксу, бронхіту, ділянок фіброзу в легенях, 
атероаортокоронаросклерозу.

05 .05 .2025  Креатин ін  кров і  —  
113,3 мкмоль/л.

05.05.2025 Протромбіновий індекс — 92%, 
МНО — 1,31 Од, активність протромбіну за 
Квіком — 49,0%, АЧТВ — 25,9 с.

06.05.2025 Загальний аналіз сечі: со-
лом’яно-жовта, прозора, питома вага — 1015,  
рН — 6,0, білок — сліди, глюкоза — виявлена.

06.06.2025 Окуліст — хронічна катаракта 
обох очей. Ангіосклероз судин сітківки.

Обговорення клінічного випадку

Існує широкий діапазон клінічної тяжкості, 
пов’язаної iз СМ, починаючи від ізольованих 
ознак СМ  до неонатальних проявів важкого 
та швидкопрогресуючого захворювання, що 
охоплює декілька систем органів [6].

Зазвичай синдром асоціюється з класични-
ми очними, серцево-судинними та опорно-ру-
ховими аномаліями, хоча також може мати 
місце ураження легень, шкіри і центральної 
нервової системи [5].

Зменшення очікуваної тривалості життя 
відбувається переважно через аортальні усклад-
нення, включаючи дилатацію та розшарування 
кореня аорти [13].

Пацієнти із СМ демонструють численні 
деформації скелета, включаючи доліхостено-
мелію (довгі кінцівки порівняно з тулубом), 
арахнодактилію (аномально довгі та тонкі паль-
ці), грудопоперековий сколіоз та деформації 
грудного м’яза (excavatum і carinatum) [18].

Найчастішими проявами ураження серце-
во-судинної системи є аортальна регургітація, 
дилатація та аневризми аорти [12].

Також може виникнути пролапс мітрального 
клапана.  
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Очні ознаки включають вивих криштали-
ка, катаракту, короткозорість і відшарування 
сітківки [11].

Спеціальних лабораторних тестів, окрім 
молекулярно-генетичного, для діагностики СМ 
немає [2]. Специфічного лікування синдрому 
Марфана не існує, однак конкретні втручання 
можуть покращити певні аспекти синдрому.    

Медикаментозна терапія бета-блокаторами 
та іншими агентами, що зменшують постнаван-
таження, спрямована на зменшення наванта-
ження на аортальний клапан, мітральний клапан 
і корінь аорти [16]. Прогноз покращується за 
умови ранньої діагностики, своєчасного меди-
каментозного лікування з метою уповільнення 
або запобігання прогресуванню дилатації аорти, 
а також при вчасному плановому хірургічному 
втручанні.

Вважається, що синдром Марфана є при-
чиною розшарування аорти в 50% пацієнтів 
віком до 40 років, тоді як серед пацієнтів стар-
шого віку цей показник становить лише 2%, і 
розшарування аорти не фіксується в жодного 
пацієнта віком понад 70 років.

Розшаруванню та розриву аорти можна 
запобігти в пацієнтів із СМ шляхом заміни 
висхідної аорти. Профілактичне оперативне 
втручання рекомендовано при досягненні ді-
аметра висхідної аорти на рівні синусів аорти 
5,0 см. Вважається, що пацієнти з діаметром 
аорти менше 2,75 см/м2 мають низький ризик 
розшарування, пацієнти з діаметром аорти 
від 2,75 до 4,24 см/м2 — помірний ризик, а 
пацієнти з діаметром аорти більше 4,25 см/м2 
мають високий ризик. Розшарування аорти 
в сімейному анамнезі, збільшення частоти 
розширення аорти (більше 2 мм на рік), важка 
регургітація аортального клапана з розширен-
ням лівого шлуночка та відносна можливість 
проведення операції зі збереженням клапана 
аорти також є показниками для раннього хі-
рургічного втручання 

У нашого пацієнта початково змін аорти, 
характерних для синдрому Марфана, виявлено 
не було. І навіть з плином часу і під час ниніш-
ньої госпіталізації змін, які би потребували 
хірургічної корекції аортального клапана, не 
виявлено. Водночас  у пацієнта на початку 
захворювання виявлено пролапс мітрального 
клапана з частковим відривом хорд, а також 
збільшене ліве передсердя, що, на наш погляд, 
зумовило розвиток фібриляції передсердь.

Згідно з даними літератури, пролапс міт-
рального клапана (ПМК) виявляється в 40-54% 
пацієнтів із СМ [15].

Оскільки пролапс мітрального клапана 
розглядається як неспецифічна ознака, у 
системній оцінці він враховується лише як 
один бал. Частота пролапсу при СМ зростає 
з віком і частіше трапляється в жінок. Також 
може виникнути пролапс трикуспідального 
клапана. Пацієнти із СМ і пролапсом мітраль-
ного клапана мають легку регургітацію [15]. У 
нашого пацієнта пролапс мітрального клапана 
супроводжувався відривом хорд, що на почат-
ку захворювання становило загрозу раптової 
смерті та потребувало невідкладної хірургічної 
корекції мітральної вади. 

Дійсно, часто в таких пацієнтів погіршення 
регургітації зумовлене спонтанним розривом 
сухожильної хорди або інфекційним ендо-
кардитом. Серцева недостатність, спричинена 
пролапсом мітрального клапана і мітральною 
регургітацією, є основним джерелом захво-
рюваності та смертності в маленьких дітей зі 
швидкопрогресуючим СМ. Відсутність помірної 
або більшої мітральної регургітації через 5, 10 і 
20 років становить приблизно 95%, 89% і 69% 
відповідно [4].

Пацієнти із СМ можуть мати кардіоміопатію 
з двошлуночковим розширенням і помірною 
систолічною дисфункцією [1]. У пацієнтів може 
виявлятися розширення проксимального відділу 
висхідної аорти, проксимального відділу голов-
ної легеневої артерії, потовщення та пролапс 
атріовентрикулярних клапанів і кальцифікація 
мітрального кільця.

Характерною особливістю клінічних проявів 
у нашого пацієнта були наявність лише пролапсу 
мітрального клапана, частковий відрив хорд та 
ліва атріомегалія.

Пацієнти із СМ мають надмірний лінійний 
ріст довгих кісток і в’ялість суглобів. Деякі 
мають знижену рухливість суглобів, особливо 
ліктя та пальців. Люди із СМ вищі за загаль-
ну популяцію [7]. У них непропорційно довгі 
кінцівки порівняно з довжиною тулуба або 
доліхостеномелія. Пацієнти зазвичай мають 
арахнодактилію з позитивним знаком великого 
пальця, коли вся дистальна фаланга виступає 
за межі ліктьового краю стислого кулака. У па-
цієнтів також виявляється позитивний симптом 
на зап’ясті, коли верхня частина великого паль-
ця покриває весь ніготь п’ятого пальця, коли 
він обертається навколо контралатерального 
зап’ястя. Для СМ зазвичай характерна  pectus 
carinatum або pectus excavatum. Також часто 
спостерігається рes planus, або деформація 
плоскостопості, що спричинена розслабленням 
зв’язок та призводить до довших і вужчих 
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стоп, ніж у людини із середніми анатомічними 
параметрами.

Пацієнти звертаються з діагностичними 
ознаками сколіозу, включаючи вертикальну 
різницю в 1,5 см між лівим і правим ребрами 
напівгрудної клітки та кут Кобба щонайменше 
20°. Якщо сколіоз відсутній, можна розгляда-
ти перебільшене кіфотичне грудопоперекове 
викривлення хребта, яке може допомогти в 
діагностиці СМ. 

Дійсно, у нашого пацієнта відзначалися 
майже всі вищезазначені ознаки – доліхосте-
номелія, арахнодактилія, грудопоперековий 
сколіоз та особлива форма черепа з дугопо-
дібним піднебінням.

Щорічне офтальмологічне обстеження ре-
комендовано всім пацієнтам із СМ, оскільки 
ектопія кришталика — одне з характерних 
ускладнень, що спостерігається в 50-80% ви-
падків. Діагностується при дослідженні на щі-
линній лампі після максимального розширення 
зіниці; кришталик зазвичай зміщений догори і 
скронево. Інші очні знахідки при СМ включають 
плоску рогівку, відшарування сітківки, глау-
кому та раннє утворення катаракти. У нашого 
пацієнта  не було виявили офтальмологічних 
ознак, притаманних синдрому Марфана.

Як зазначено в рекомендаціях Американ-
ського коледжу кардіології / Американської 
кардіологічної асоціації / Американської асоці-
ації торакальної хірургії (ACC/AHA/AATS) щодо 
грудної аорти 2010 року, бета-блокатори ре-
комендуються дорослим із СМ та аневризмою 
аорти для зниження частоти дилатації аорти. 
Бета-блокатори знижують скорочувальну здат-
ність міокарда та пульсовий тиск і можуть 
покращити еластичні властивості аорти в паці-
єнтів із діаметром кореня аорти менше 40 мм. 
Медикаментозне лікування рекомендоване паці-
єнтам із розширенням кореня аорти, наявністю 
сімейного анамнезу такого розширення або 
виявленням мутації, асоційованої з патологією 
аорти. Необхідно коригувати дозування, щоб 
підтримувати частоту серцевих скорочень після 
субмаксимального фізичного навантаження 
менше ніж 100 уд/хв у дорослих і менше ніж  
110 уд/хв у дітей.  Хоча пропранолол був першим 
бета-блокатором, який продемонстрував упо-
вільнення розширення аорти, препарати більш 
тривалої дії, такі як атенолол і метопролол, 
також розглядаються як ефективні терапе-
втичні варіанти. Лабеталол використовується 
серед вагітних жінок, оскільки атенолол може 
погіршити ріст плода.

Попри обмеженість даних, додавання бло-
катора рецепторів ангіотензину ІІ до терапії бе-
та-блокаторами може уповільнити швидкість 
розширення кореня аорти в пацієнтів із СМ, 
про що свідчать рекомендації ACC/AHA/AATS 
2010 року. Блокатори ренін-ангіотензинової 
системи можуть полегшити клінічні прояви 
СМ, блокуючи передачу сигналу TGF-β. Сприят-
ливі ефекти інгібіторів ангіотензинперетворю-
ючого ферменту (АПФ) при CМ пояснюються 
центральним контролем артеріального тиску 
та зменшенням жорсткості стінки аорти. У 
нерандомізованому дослідженні 2005 року 
пацієнти із СМ, які отримували інгібітор АПФ, 
продемонстрували кращі результати щодо 
швидкості росту аорти порівняно з тими, хто 
отримував терапію бета-адреноблокаторами 
протягом 3 років. Ангіотензин ІІ стимулює 
проліферацію клітин гладкої мускулатури, 
посилює фіброз, послаблює експресію ме-
талопротеїназ (MMP-2 і MMP-9) і зменшує 
апоптоз через зв’язування з рецепторами ан-
гіотензину 1-го типу (AT1) у стінці аорти. Дані, 
отримані на тваринних моделях, свідчать про 
те, що антагоністи рецепторів AT1 знижують 
рівень TGF-β і можуть запобігти патогенезу 
СМ. Лозартан у комбінації з бета-блокатора-
ми уповільнює прогресування розширення 
кореня аорти ефективніше, ніж монотерапія 
бета-блокаторами в пацієнтів із СМ. Існують 
додаткові докази серед дорослих пацієнтів 
із СМ, що лозартан затримує розширення 
нативного кореня аорти та зменшує розши-
рення дуги аорти в пацієнтів із попередньою 
заміною кореня аорти.

Висновки

Діагноз СМ ґрунтується на характерних 
проявах, однак слід враховувати, що в окремих 
випадках  він має індивідуальні особливості, 
зокрема без дилатації/розшарування коре-
ня аорти та ектопії кришталика, натомість 
проявляється пролапсом мітрального кла-
пана з частковим відривом хорд, лівобічною 
атріомегалією, причому не всі діагностичні 
клінічні ознаки можуть проявлятися. Про-
тягом 14 років пацієнт почувався відносно 
задовільно. Погіршення стану  зумовлене 
прогресуванням серцевої недостатності на 
тлі фібриляції передсердь.

СМ — це серйозне хронічне захворюван-
ня, яке не піддається лікуванню. У значної 
кількості пацієнтів розвиваються небезпечні 
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для життя ускладнення, такі як аневризми та 
розшарування аорти, відшарування сітківки, 
аортальна регургітація й деформації грудного 
м’яза [17]. У лікуванні та моніторингу стану 
пацієнтів із СМ і пов’язаними з ним ускладнен-
нями повинна брати участь міждисциплінарна 
команда, до складу якої входить сімейний лікар 
із подальшими направленнями до кардіолога, 
кардіоторакального хірурга, офтальмолога та 
ортопеда. 

Сімейні лікарі повинні бути обізнані щодо 
лікарських засобів, яких слід уникати паці-
єнтам із СМ. Реабілітологи повинні надавати 
пацієнтам із СМ рекомендації щодо безпечної 
фізичної активності, уникаючи вправ високої 
інтенсивності. Ключовим моментом є ретель-
не спостереження та моніторинг ускладнень. 
Члени міждисциплінарної команди повинні 
спілкуватися один з одним, щоб пацієнт отримав 
оптимальний стандарт лікування. 
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