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В настоящее время наследственные нарушения соединительной ткани (ННСТ) разделя-
ют на наследственные синдромы — редко встречающиеся заболевания, диагностика 
которых осуществляется согласно международным согласованным критериям (синдро-
мы Марфана, Элерса-Данло, Стиклера, Льюиса-Дитца и другие), и ряд диспластических 
фенотипов (марфаноидная внешность, марфаноподобный и элерсоподобный фенотипы, 
доброкачественная гипермобильность суставов). Для большинства ННСТ характерно 
вовлечение костной системы в диспластический процесс. Одними из костных призна-
ков дизэмбриогенеза являются аномалии прикуса и неправильный рост зубов. В статье 
представлен обзор современных рекомендаций по ряду ННСТ, оценена роль лицевых 
дизморфий в диагностических алгоритмах этих заболеваний. Показана достаточно низ-
кая прогностическая ценность таких признаков как аномалии прикуса и нарушения роста 
зубов в выявлении наследственных синдромов и диспластических фенотипов. Проана-
лизированы клинические проявления ННСТ со стороны челюстно-лицевой области — 
продемонстировано частое выявление различных аномалий развития челюстей и зубов 
при ННСТ. Обоснованы трудности ортодонтического лечения больных с наследственны-
ми синдромами.
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Currently, hereditary connective tissue disorders (HCTD) are divided into hereditary syndromes — 
rare diseases that are diagnosed according to internationally agreed criteria (Marfan, Ehlers-Danlos, 
Stickler, Loeys-Dietz syndromes, and others), and a number of dysplastic phenotypes (marfanoid 
habitus, marfan-like and Ehlers-like phenotypes, benign joint hypermobility). The involvement 
of the bone system in the dysplastic process is typical for most HCTD. The bone signs of dysem-
briogenesis include malocclusion and dental growth disorders. The article presents an overview 
of current recommendations for a number of HCTD, assesses the role of facial signs of dysem-
briogenesis in the diagnostic algorithms for these diseases. A rather low prognostic value of such 
signs as malocclusion and dental growth disorders in the detection of hereditary syndromes and 
dysplastic phenotypes is shown. The clinical manifestations of HCTD in the maxillofacial region are 
analyzed — the frequent detection of different types of the malocclusion and dental growth disor-
ders in HCTD is demonstrated. The difficulties of orthodontic treatment of patients with hereditary 
syndromes are substantiated.
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Наследственные нарушения соединитель-
ной ткани (ННСТ) остаются одной из наиболее 
сложных и нерешенных проблем современ-
ной клинической медицины [1]. В настоящее 
время принято выделять наследственные 
синдромы и ряд диспластических фенотипов 
[2]. К наследственным синдромам относят 
довольно редко встречающиеся заболева-
ния — синдромы Марфана, Элерса-Данло, 
несовершенный остеогенез, первичный 
пролапс митрального клапана, синдромы 
Стиклера и Льюиса-Дитца и многие другие. 
Диагностика этих заболеваний основана на 
международных согласованных критериях, 
редактируемых с учетом появляющихся кли-
нических и молекулярно-генетических дан-
ных. Несмотря на генетическую верификацию 
большинства этих заболеваний, решающим 
в их выявлении остается выявление специ-
фичных внешних признаков дизэмбриогенеза 
и изменений со стороны внутренних органов. 
Для большинства наследственных синдромов 
характерно вовлечение в диспластический 
процесс различных систем организма — сер-
дечно-сосудистой, дыхательной, нервной, пи-
щеварительной, мочевыделительной, а также 
зрительного анализатора. Перечень призна-
ков, используемых для выявления наслед-
ственных синдромов, учитывает проявления 
дизэмбриогенеза со стороны костной, кож-
ной, мышечной и суставной систем. Диспла-
стические фенотипы характеризуются теми 
же внешними признаками, что и наслед-
ственные синдромы, но, как правило, в мень-
шей степени выраженности — марфаноидная 
внешность и марфаноподобный фенотип, 
элерсоподобный фенотип, доброкачествен-
ная гипермобильность суставов, смешанный 
фенотип [3]. 

Наиболее распространенными признаками 
ННСТ являются костные признаки дизэмбри-
огенеза — килевидная и воронкообразная 
деформации грудной клетки, деформация 
позвоночника, арахнодактилия, долихосте-
номелия (нарушение соотношений различ-
ных частей скелета), плоскостопие, лицевые 

дизморфии [4]. Костные признаки харак-
терны для синдромов Марфана, Стиклера, 
Льюиса-Дитца, некоторых типов синдрома 
Элерса-Данло, несовершенного остеогенеза, 
а также ряда диспластических фенотипов — 
марфаноподобного фенотипа и марфаноид-
ной внешности. 

Синдром Марфана (СМ) — аутосомно-до-
минантное заболевание соединительной 
ткани, характеризующееся в первую очередь 
аномалиями, поражающими опорно-двига-
тельный аппарат, сердечно-сосудистую си-
стему и глаза [5]. Распространенность СМ 
составляет 1:5000 и не имеет существенных 
гендерных и этнических различий [6]. Дока-
зана связь СМ с мутацией в гене фибрилли-
на-1 (FBN1), кодирующем образование эла-
стических волокон, основного компонента 
соединительной ткани; локализован этот ген 
в хромосоме 15 (15q21) [7]. Мутации в гене 
фибриллина-1 могут присутствовать у 92% 
пациентов с СМ [8]. Фибриллин является 
важной частью соединительной ткани, пато-
логия которой может в различной степени 
поражать несколько систем органов, таких 
как кожно-мышечная, опорно-двигательная, 
дыхательная и сердечно-сосудистая системы. 
Пациенты с СМ имеют типичные клинические 
проявления, включая высокое и стройное те-
лосложение, арахнодактилию, плоскостопие 
с вальгусной деформацией стопы, пролапс 
митрального клапана, расширение аорты, 
эктопию хрусталика [9]. В настоящее время 
диагностика СМ основана на выявлении двух 
«больших» признаков этого заболевания — 
расширения аорты и эктопии хрусталика. 
В отсутствие «больших» признаков учитыва-
ется наследственный анамнез, молекуляр-
но-генетические данные (подтвержденная 
мутация фибриллина-1). Всем специфичным 
для СМ внешним и висцеральным призна-
кам присвоены диагностические баллы (от 
1 до 3); при наборе 7 и более баллов следует 
говорить о системном вовлечении соедини-
тельной ткани, что также учитывается как са-
мостоятельный признак СМ [10]. 
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В алгоритм диагностики СМ входят лицевые 
дизморфии, к которым относят долихоцефа-
лию (длинная и узкая форма головы), эноф-
тальм (глубокое положение глазных яблок), 
скошенные вниз глазные щели, гипоплазию 
скуловых костей, а также ретрогнатию (смеще-
ние нижней челюсти в дорзальном направле-
нии — назад). Специфичность этих признаков 
невелика — в Гентских критериях СМ указано, 
что выявление не менее трех перечисленных 
лицевых дизморфий добавляет лишь один 
балл системного вовлечения соединительной 
ткани, обнаружение одной или двух дизмор-
фий вовсе не влияет на диагностику СМ. Такой 
признак, как арковидное нёбо, приведенный 
в первой редакции Гентских критериев (1996), 
отсутствует в пересмотре рекомендаций 2010 
г., из-за низкой специфичности в выявлении 
СМ [11]. В ряде случаев у детей и лиц моло-
дого возраста выявление СМ может быть за-
труднено вследствие позднего развития не-
которых признаков, например, расширение 
аорты нередко выявляется только на третьем 
десятке жизни. В этом случае ведущую роль 
в диагностическом алгоритме играют специ-
фичные костные признаки дизэмбриогенеза, 
в частности — лицевые дизморфии. Пово-
дом для обследования ребенка у генетика с 
последующей оценкой состояния внутренних 
органов нередко служат стоматологические 
и ортодонтические аномалии — скученность 
зубов, задний поперечный прикус, патологи-
ческие состояния пародонта. В то же время 
в современной литературе орофациальные 
проявления СМ описаны недостаточно.

При СМ нередко фиксируется адентия, кор-
ни зубов обычно более длинные, вытянутые и 
заостренные, реже обнаруживают расщелины 
нёба и язычка мягкого нёба. Из лицевых диз-
морфий у таких больных выявляют высокое и 
широкое нёбо, ретрогнатию, атрофию ниж-
ней челюсти с выраженным дефицитом ме-
ста в ней для зубов и, как следствие, тяжелые 
нарушения прикуса и скученность зубов. Кро-
ме этого нередко обнаруживают нарушения 
функции височно-нижнечелюстного сустава 

(24,2%), его подвивихи (51,6%). Дизокклюзия 
приводит к неравномерной нагрузке на от-
дельные зубы, что приводит к их расшатыва-
нию, истиранию, а также гингивиту и, в итоге, 
множественному кариесу. С множественным 
кариесом связана гипоплазия эмали, а также 
дегенеративные изменения пульпы [12, 13]. 
В единичных случаях описаны такие анома-
лии как наличие дополнительного зуба в дес-
не [14]. При этом практически во всех случаях 
поводом для обращения к стоматологу послу-
жили аномалии прикуса и желание пациента 
исправить косметические дефекты, диагноз 
СМ в подавляющем большинстве случаев 
был установлен ранее. Однако в отдельных 
ситуациях СМ был заподозрен и позднее 
подтвержден при первичном обследовании 
пациента у стоматолога-ортодонта, что дела-
ет проблему выявления наследственных син-
дромов ННСТ междисциплинарной. При этом 
вследствие частого выявления у больных СМ 
пролапса митрального клапана отмечаются 
трудности оперативного лечения — при не-
обходимости экстракции зубов или установ-
ки имплантатов возрастает риск инфекцион-
ного эндокардита митрального клапана [15]. 
В этих случаях для уменьшения числа эпизо-
дов бактериемии все инвазивные вмешатель-
ства проводят одномоментно с обязательной 
антибиотикопрофилактикой.

Синдром Элерса-Данло (СЭД) — гетеро-
генная группа моногенных заболеваний, об-
условленных нарушением метаболизма кол-
лагена, структуры и функции миоматрикса, 
синтеза протеогликанов. Данная патология 
характеризуется гиперэластичностью кожи, 
подкожными сферулами, гипермобильно-
стью суставов, ранимостью тканей и гемор-
рагическим синдромом. Истинная распро-
страненность СЭД неизвестна — нередко он 
протекает стерто, в легкой форме; частота ди-
агностированных случаев у новорожденных 
составляет 1:5000 [16, 17]. В международной 
клинической классификации описано 13 ти-
пов с разным типом наследования, клини-
ческими особенностями и биохимическими 
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дефектами, для каждого из которых разра-
ботаны большие и малые критерии, диагно-
стически значимые клинические, молекуляр-
но-генетические и биохимические маркеры 
[17]. Лицевые дизморфии используются в ди-
агностических алгоритмах: аномалии зубно-
го ряда, рецессии десен являются малыми 
диагностическими критериями сосудистого, 
спондилодиспластического и дерматоспарак-
сисного типов этого заболевания. При этом 
характер указанных нарушений зубного ряда, 
их выраженность, необходимая для верифи-
кации СЭД, не уточняется. 

При СЭД выявляют аномалии корней и из-
менения пародонта временных и постоянных 
зубов, атрофию костной ткани, больше вы-
раженную в передней группе зубов верхней 
и нижней челюстей. Для таких пациентов 
характерны также различные лицевые диз-
морфии — высокое арковидное нёбо (33%), 
аномалии прикуса (29%) и формы зубов (20%), 
недоразвитие зубов (11%), микрогнатия (7%), 
нарушения минерализации зубов (15%), ча-
сто у таких больных выявляли гингивит (31%) 
[18]. Клинические наблюдения о различных 
ортодонтических аномалиях описаны при не-
которых типах СЭД, в частности — при клас-
сическом и гипермобильном типах. У паци-
ентов с классическим типом СЭД вследствие 
выраженного дефекта коллагена наблюда-
ются такие проявления как хрупкость кожи, 
при заживлении повреждений которой фор-
мируются атрофические рубцы; аналогичные 
изменения описаны и со стороны слизистых 
оболочек, в том числе десен. Вследствие 
склонности к геморрагическому синдрому и 
плохой заживляемости ран агрессивные хи-
рургические методики коррекции аномалий 
прикуса у таких больных не проводятся — 
хороший и достаточно устойчивый эффект 
достигается использованием брекет-систем 
[19]. Гипермобильный тип СЭД сопровожда-
ется частыми подвывихами нижней челю-
сти, дисфункцией височно-нижнечелюстного 
сустава, подвижностью зубов в десне. При 
этом попытки нормализовать прикус, как пра-

вило, заканчиваются безуспешно; закрепить 
зубы, распределив их в десне, не удается [20]. 
Удаление зубов сопровождается обильным 
кровотечением, замедлением репаративных 
процессов, а на месте ран формируются ха-
рактерные атрофичные рубцы. Наложение 
швов при хирургических манипуляциях со-
ставляет проблему, а ортодонтическое лече-
ние дает хорошие результаты [19].

Синдром Стиклера (СС, син. Артроофталь-
мопатия) — это заболевание соединительной 
ткани, которое включает в себя нарушения 
зрения, близорукость, катаракту и отслойку 
сетчатки; характерны также потеря слуха, не-
доразвитие средней части лица и расщелины 
нёба [21]. В настоящее время генетическая 
основа этого заболевания до конца не ясна — 
выделен ряд генов, мутация в которых при-
водит к этому симптомокомплексу. Диагно-
стика СС основана на выявлении больших 
(по 2 балла) и малых (по 1 баллу) признаков. 
К большим признакам отнесены расщелина 
нёба или раздвоенный язычок, изменения 
стекловидного тела или аномалии сетчатки 
(дегенерация сетчатки, отслойка сетчатки или 
разрыв сетчатки), нейросенсорная тугоухость. 
К малым признакам отнесены гипермобиль-
ные барабанные перепонки, остеохондропа-
тия бедренной кости (эпифизеолиз), рентге-
нологически подтвержденный остеоартрит в 
возрасте до 40 лет, сколиоз, спондилолистез 
или кифотическая деформация, а также ха-
рактерные черты лица — широкая или пло-
ская переносица и микро- или ретрогнатия и 
гипоплазия скуловой кости. 

Синдром Льюиса-Дитца (СЛД) — это ау-
тосомно-доминантное заболевание соеди-
нительной ткани, характеризующееся сер-
дечно-сосудистыми проявлениями (чаще 
всего аневризмами грудной и брюшной аор-
ты, а  также церебральных артерий), изме-
нениями скелета, такими как деформации 
грудной клетки, сколиозом, слабостью суста-
вов, арахнодактилией и черепно-лицевыми 
проявлениями (гипертелоризм, раздвоенный 
язычок или расщелина нёба и/или кранио-
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синостоз). После идентификации синдрома 
в 2005 году [22] было описано пять различных 
подтипов СЛД, а также пять различных при-
чинных генов. У таких больных нередко вы-
являются лицевые дизморфии — гипертело-
ризм, расщелина твердого нёба, раздвоение 
языка, гипоплазия скуловых костей, ретро-
гнатия, клиническими проявлениями которых 
могут быть нарушения прикуса и нарушения 
роста зубов [22]. 

Синдром Ларсена (СЛ) — гетерогенная 
группа редких ННСТ; существуют и аутосом-
но-рецессивные, и аутосомно-доминантные 
типы наследования заболевания. Распро-
страненность СЛ составляет 1 на 100000 ново- 
рожденных в год [23]. Для СЛ характерны ли-
цевые дизморфии, такие как гипертелоризм, 
гипоплазия и ретрогнатия нижней челюсти, 
а также гиподонтия и сужение зубных дуг, 
в ряде случаев отсутствие зубов (1,6-10,1%) 
[24, 25], расщелина твердого нёба. Клини-
ческое значение СЛ обусловлено множе-
ственными врожденными вывихами тазо-
бедренных, коленных и локтевых суставов, 
аномалиями позвоночника, включая сколиоз 
и кифоз, вальгусной деформацией стопы.

В Российских рекомендациях по ННСТ в ка-
честве костных признаков дизэмбриогене-
за упомянуты, кроме высокого арковидного 
нёба, нарушение роста и скученность зубов, 
однако в качестве диагностического признака 
таких диспластических фенотипов как мар-
фаноидная внешность и марфаноподобный 
фенотип указывается на необходимость выяв-
ления не менее двух из пяти лицевых дизмор-
фий, перечисленных в Гентских критериях СМ 
(долихоцефалия, энофтальм, скошенные вниз 
глазные щели, гипоплазия скуловых костей, 
ретрогнатия) [2]. В то же время отсутствуют 
четкие диагностические критерии и количе-
ственная оценка лицевых дизморфий, что 
создает предпосылки для различной трактов-
ки пороговых значений этих признаков. Кро-
ме того, перечисленные лицевые дизморфии 
встречаются в популяции достаточно редко, 
выявление их не всегда поддается объективи-

зации, что делает их низкоинформативными 
для выявления диспластических фенотипов. 
Рекомендации РНМОТ, предлагающие балль-
ный подход диагностики ННСТ, присваивают 
неправильному прикусу 3,42 и арковидному 
нёбу — 4,3 баллов, делая эти признаки менее 
мощными в выявлении дефекта соединитель-
ной ткани, чем, скажем, варикозное расшире-
ние вен нижних конечностей, Х-образное ис-
кривление нижних конечностей или дряблая, 
вялая кожа [26].

Единичные исследования посвящены изу-
чению генетически обусловленной патоло-
гии челюстно-лицевой области у пациентов 
с неклассифицируемыми ННСТ (дисплазия-
ми соединительной ткани, ДСТ). У пациентов 
с ДСТ выявлены значительно бóльшие разме-
ры и масса коронковой части зуба [27]. Так-
же выявлено отличие формы зубов: более 
вытянутые в вестибулооральном направле-
нии коронки первых моляров, клыков, цен-
тральных резцов верхних челюстей, клыков 
и резцов нижней челюсти [28]. Аномалии 
прикуса выявляются у большинства пациен-
тов с ДСТ — глубокое резцовое перекрытие 
(52%), перекрестный прикус (15,3%), прямой 
прикус (8%). Аномалии положения зубов за-
регистрированы у половины лиц с ДСТ, чаще 
это дистопия клыков (32,7%), реже — дисто-
пия резцов (16,7%). Среди лицевых дизмор-
фий — арковидное нёбо (20,7% обследован-
ных), энофтальм (56,7% пациентов в возрасте 
15-20 лет, 36,7% в 21-30 лет); гипертелоризм 
(увеличенное расстояние между глазами) — 
у 40% пациентов в возрасте 15-20 лет, 23,3% 
в 21-30 лет; изменение размеров, положения 
зубов и диастемы у половины пациентов [29].

Отсутствие общепринятых подходов к клас-
сификации и диагностике ННСТ в России не 
позволяет сопоставлять результаты, получа-
емые разными исследователями, которые 
применяют различные алгоритмы выявления 
ДСТ — в большинстве исследований исполь-
зуются устаревшие упрощенные количествен-
ные и балльные подходы диагностики, без 
учета вовлечения в диспластический процесс 
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отдельных систем организма, без выделения 
диспластических фенотипов [1]. Единичные 
работы показывают информативность такого 
диспластического фенотипа как марфаноид-
ная внешность в выявлении значимой пато-
логии со стороны челюстно-лицевой области. 

Алгоритм диагностики марфаноидной 
внешности (МВ) основан на выявлении не 
менее четырех костных признаков: килевид-
ная и воронкообразная деформация грудной 
клетки, арахнодактилия, долихостеномелия, 
плоскостопие, сколиотическая деформация 
позвоночника, арковидное нёбо, лицевые 
дизморфии, при обязательном сочетании 
арахнодактилии (выявление по крайней мере 
один из симптомов — большого пальца или 
запястья) и долихостеномелии (выполнение 
по крайней мере одного из коэффициентов — 
соотношение размаха рук к росту >1,03 и от-
ношение верхнего сегмента тела к нижнему 
<0,89). В 2017 году алгоритм выявления МВ 
был уточнен с учетом гендерных различий 
отдельных костных признаков и неодинако-
вой специфичности [30] — наибольшей про-
гностической значимостью обладают, кроме 
арахнодактилии и долихостеномелии, такие 
признаки как высокое арковидное нёбо и 
деформации грудной клетки (воронкообраз-
ная или килевидная). Распространенность 
МВ составляет около 15% среди практиче-
ски здоровых людей молодого возраста с 
преобладанием среди лиц мужского пола 
(М:Ж 2:1) [30]. В настоящее время доказаны 
патогенетические связи МВ с наследствен-
ными синдромами — аналогично СМ и СЛД 
для пациентов с МВ характерна активация 
трансформирующего фактора роста (TGF-β) 
[31]. Для таких пациентов характерны раз-
личные по выраженности аномалии прикуса, 
у большинства таких людей наблюдается ар-
ковидное нёбо и ретрогения (недоразвитие 
челюсти) [32]. Отмечается также нарушение 
пропорций передних и задних зубных дуг 
верхней и нижней челюстей с избытком ме-
ста в зубном ряду в задней части и дефици-
том на уровне моляров и премоляров, что 

приводит к выраженной скученности перед-
них зубов. К проявлениям ДСТ относят дис-
функцию височно-нижнечелюстного сустава, 
возникающую вследствие неполноценности 
связочного аппарата, вовлечения в диспла-
стический процесс мышечной системы с ги-
потонией жевательных мышц. Эти изменения 
приводят к увеличению объема пассивных 
движений нижней челюсти и дискоордина-
ции движений нижней челюсти. При этом от-
мечается симметричный характер изменения 
суставной поверхности, приводящий к разви-
тию вторичного остеоартроза височно-ниж-
нечелюстного сустава [33]. 

Лабораторные метаболические сдвиги, 
описанные у молодых мужчин с марфаноид-
ной внешностью, свидетельствующие об ак-
тивации процессов остеорезорбции на фоне 
ускорения костеобразования, могут также 
становится причиной недостаточной мине-
рализации тканей челюстей и приводить к 
нарушению роста зубов, их скученности [34]. 

Заключение. Таким образом, нарушения 
прикуса и роста зубов как самостоятельные 
диагностические признаки практически не 
учитываются в диагностических алгоритмах 
ННСТ. Между тем, такие дизморфии как уз-
кое лицо, ретрогнатия, гипоплазия скуловых 
костей, указанные в Гентских критериях и 
рекомендациях РКО по ННСТ, могут приво-
дить к дефициту места в верхней и нижней 
челюстях и, соответственно, к нарушению 
правильного роста зубов и вызывать анома-
лии прикуса [35]. Однако, вероятно, в силу 
широкой распространенности в популяции, 
эти признаки являются низкоспецифичными 
в выявлении ННСТ. В то же время связь ано-
малий прикуса и роста зубов с различными 
ННСТ описана рядом исследователей. Ано-
малии прикуса и нарушения роста зубов, их 
скученность, аномалии развития челюстей 
достаточно часто выявляются у больных с 
ННСТ, дебютируя, как правило, в подростко-
вом возрасте [36]. Высокая распространен-
ность оральных аномалий связана с наруше-
ниями формирования костной ткани у таких 
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пациентов, дефицитом коллагеновых белков 
в ткани десен и недостаточной минерали-
зацией костей, а также дисфункцией височ-
но-нижнечелюстного сустава [33, 36]. При 
этом степень выраженности этих нарушений 
зачастую значительная, требующая многоэ-
тапной и длительной ортодонтической кор-
рекции [14, 15, 19, 23].

Следует обращать внимание врачей-стома-
тологов и ортодонтов на вероятность связи 

выявленных у пациента стоматологических 
проблем в виде нарушений прикуса и роста 
и других аномалий зубочелюстной области 
с генетическими дефектами, приводящими 
к развитию ряда ННСТ. Своевременное выяв-
ление таких заболеваний как синдромы Мар-
фана, Элерса-Данло, Льюиса-Дитца позволит 
проводить раннюю профилактику и коррек-
цию жизнеугрожающих состояний со сторо-
ны висцеральных органов и систем. 
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