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Заключение 
На основании вышеизложенных клинико-

лабораторных, инструментальных, гистологи-
ческих и иммуногистохимических данных с 
последующим микроскопическим исследова-
нием гистологических препаратов и тканей 
пациентке был выставлен следующий диагноз: 
«Саркома Юинга». 

Саркома Юинга, по данным ВОЗ, встреча-
ется в возрасте до 30 лет, с преимущественной 
локализацией в трубчатых костях [3]. В дан-
ном случае выявлена нетипичная ситуация: 
локализация опухоли в  плоской кости черепа 
у  пациентки в возрасте старше 30 лет. 

Таким образом, распространенность дан-
ного заболевания в популяции может быть 
выше, чем принято считать. Необходимо также 
отметить, что саркома Юинга имеет многооб-
разие клинических проявлений и ее дифферен-
циальная диагностика от других видов кост-
ных сарком довольно трудна. Но тщательное 
патологоанатомическое исследование, при-

цельное гистологическое и иммуногистохими-
ческое исследование пораженных органов и 
тканей позволило достоверно установить диа-
гноз: «Саркома Юинга». В этой связи необхо-
димость проведения гистологического с под-
тверждением ИГХ исследования приобретает 
особую актуальность. Из-за различных клини-
ческих «масок», а порой и их сочетания забо-
леваеие может не распознаваться в течение 
длительного времени, что требует пристально-
го внимания к данной патологии практикую-
щих врачей различных специальностей. 
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Синдром Элерса-Данло сосудистого типа — редкое наследственное аутосомно-доминантное заболева-
ние соединительной ткани, возникающее в результате мутации в гене проколлагена-III (COL3A1). Среди 
всех вариантов заболевания сосудистый тип составляет примерно от 5 до 10 % случаев. Диагноз устанавли-
вается на основании клинических критериев и наличия мутации в гене COL3A1. Лечение синдрома Элерса-
Данло симптоматическое, специфическое лечение отсутствует. 
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Vascular Ehlers-Danlos syndrome is a rare inherited autosomal dominant disorder of connective tissue caused 
by a mutation in the procollagen III gene (COL3A1 gene). Among all the types of the disease the vascular type in-
volves ~5–10 % of cases. The diagnosis is based on clinical criteria and mutations in the COL3A1 gene. The treat-
ment of Ehlers-Danlos syndrome is symptomatic, there is no specific treatment. 
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Введение 
Синдром Элерса-Данло (СЭД) представля-

ет гетерогенную группу наследственных забо-
леваний соединительной ткани, характеризу-
ющихся гипермобильностью суставов, повы-
шенной растяжимостью кожи, ранимостью 
тканей с преимущественным поражением ко-
жи, связок, суставов, кровеносных сосудов, 
внутренних органов [1, 2]. 

Международная классификация СЭД (2017) 
включает 13 типов заболевания [2, 3]: 

1. Классический. 
2. Тип, подобный классическому. 
3. Сердечно-клапанный. 
4. Cосудистый. 
5. Гипермобильный. 
6. Артрохалазия. 
7. Дерматоспараксис. 
8. Кифосколиотический. 
9. Синдром хрупкой роговицы. 
10. Спондило-диспластический. 
11. Мускуло-контрактурный. 
12. Миопатический. 
13. Периодонтальный. 
Среди всех вариантов СЭД сосудистый 

тип IV составляет от 5 до 10 %. Средняя про-
должительность жизни — 48–51 год [4, 5]. Она 
зависит от пола (меньше у мужчин) и от типа 
мутации [5]. 

Тип наследования сосудистого типа СЭД — 
аутосомно-доминантный, мутация генов 
COL3A1, COL1A1 (редко) обуславливает забо-
левание, что приводит к дефекту α1-цепи кол-
лагена III, α1-цепи коллагена I. 

Цель работы 
Дать описание клинического случая ред-

кого наследственного заболевания — синдро-
ма Элерса-Данло сосудистого типа у 38-летней 
женщины. 

Материал и методы 
Пациентка Г., 1979 года рождения, нахо-

дилась на стационарном лечении в отделении 
ревматологии государственного учреждения 
здравоохранения «Гомельская городская кли-
ническая больница № 1». Поступила с жалоба-
ми на выраженную утомляемость и слабость 
во второй половине дня, рецидивирующие но-
совые кровотечения, появление недифферен-
цированных кожных изменений различной ло-
кализации, преимущественно конечностей, 
рецидивирующих и быстро исчезающих спон-
танно (пациентка предоставляла фотографии 
этих высыпаний в виде отека и гиперемии на 
камере мобильного телефона), артралгии. Все 
это беспокоит пациентку на протяжении мно-
гих лет и значительно снижают качество жиз-
ни и трудоспособность. 

В анамнезе с рождения у пациентки 
наблюдались рецидивирующие носовые кро-

вотечения, что требовало длительных повтор-
ных госпитализаций. С момента полового со-
зревания присоединились маточные кровоте-
чения продолжительностью 20-25 дней в ме-
сяц. В 13 лет пациентке выставлен диагноз: 
«Синдром Элерса-Данло, сосудистый тип» на 
основании биопсии кожного лоскута. В 2017 году 
проведена медико-генетическая экспертиза ей и 
сыну с полной верификацией диагноза обоим. 

В 2001 году пациентка родила сына путем 
кесарева сечения и последующей экстирпаци-
ей матки с трубами. Беременность протекала 
без осложнений. Постоянно находилась под 
наблюдением гинеколога, терапевта, гематоло-
га, консультирована заведующим кафедрой 
гематологии и трансфузиологии Белорусского 
государственного института усовершенствова-
ния врачей (ныне — Белорусская медицинская 
академия последипломного образования). Па-
циентка получала симптоматическое лечение: 
препараты железа, витамин С. После родораз-
решения введены свежезамороженная плазма, 
концентрат тромбоцитов. 

В 2017 году в ГУ «Республиканский науч-
но-практический центр медицинской эксперти-
зы и реабилитации» рассмотрены вопросы 
трудоспособности Г. Клинический диагноз на 
момент экспертизы: «Синдром Элерса-Данло, 
сосудистый тип, аутосомно-доминантный тип 
наследования. Синдром Рейно. Ретикулярный 
варикоз, С1, ХВН0. Первичный остеопениче-
ский синдром (Ткр — 1,3). Полиартралгии вто-
ричного генеза. Остеохондроз, спондилоартроз 
шейного, поясничного отдела позвоночника. 
Вертеброгенная цервикалгия, люмбалгия, лег-
кий болевой синдром. МАРС: аномально рас-
положенные хорды левого желудочка. Недоста-
точность митрального клапана 1-й ст., три-
куспидального клапана 1-й ст. Редкая наджелу-
дочковая экстрасистолия. Н0. Хронический ви-
русный гепатит С вне биохимической активно-
сти. Экстирпация матки (2001)». Комиссия при-
знала, что нет оснований для определения 
группы инвалидности пациентке. 

Объективно на момент нахождения паци-
ентки на стационарном лечении в ревматоло-
гическом отделении ее состояние расценено 
как удовлетворительное. Пациентка нормосте-
нического телосложения, удовлетворительного 
питания. Кожные покровы обычной окраски, 
кожные высыпания отсутствуют. Перифериче-
ские лимфоузлы не увеличены. В легких дыха-
ние везикулярное, ЧД — 18 в мин. Тоны серд-
ца ритмичные, ясные, ЧСС — 72 уд/мин, АД — 
120/80 мм рт. ст. на обеих руках. Язык чистый, 
влажный. Живот мягкий, безболезненный. Ниж-
ний край печени — у края правой реберной 
дуги. Объем активных и пассивных движений 
в суставах полный. У пациентки наблюдается 
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неполный гипермобильный синдром: легкое 
переразгибание в локтевых суставах, увеличе-
ние объема движений в лучезапястных суста-
вах (счет по шкале Бейтона — 3 балла). Моче-
испускание свободное, безболезненное, 4–5 раз 
в день. Стул оформленный, регулярный, без 
патологических примесей, 1 раз в день. 

По данным проведенных лабораторных 
исследований (общий анализ крови, биохимиче-
ский анализ кров (общий белок, мочевина, холе-
стерин, глюкоза, билирубин, АЛТ, АСТ, натрий, 
калий, мочевая кислота, СРБ, гемостазиограм-
ма), активированное частичное тромбопластино-
вое время, протромбиновое время, тромбиновое 
время, фибриноген, Д-димер, общий анализ мо-
чи) изменения отсутствуют, все указанные ана-
лизы соответствуют нормальным значениям. 

По данным УЗИ органов брюшной полости 
и почек выявлены диффузные изменения парен-
химы печени, ангиомиолипома левой почки. 

Заключение ФГДС: недостаточность кар-
дии. Признаки хронического поверхностного 
гастрита, хронического дуоденита. Дуодено-
гастральный рефлюкс. 

По результатам ЭКГ установлен синусо-
вый ритм, ЧСС — 68 уд/мин, синдром укоро-
ченного интервала PQ. 

Проведено рентгенологическое исследова-
ние тазобедренных, коленных суставов, кистей 
рук. Морфологических изменений не выявлено. 

Проведено симптоматическое лечение, па-
циентка выписана с рекомендациями прини-
мать курсами этамзилат под наблюдение тера-
певта и гематолога. 

Результаты и обсуждение 
У взрослых людей основным тяжелым 

осложнением, обусловленным несостоятельно-
стью коллагена, является разрыв кишечника. Дру-
гими жизнеугрожающими осложнениями и при-
чинами смерти при сосудистом типе СЭД явля-
ются разрывы артерий крупного и среднего диа-
метра, а также разрывы других полых органов, в 
первую очередь беременной матки [2, 3, 4]. 

Для постановки диагноза необходимо 
наличие больших диагностических критериев. 
Малые критерии самостоятельного диагности-
ческого значения не имеют. 

Большие критерии СЭД сосудистого типа 
(Нью-Йорк, 2017) [2]: 

1. Семейный анамнез СЭД с документаль-
но подтвержденной мутацией гена COL3A1. 

2. Разрыв артериальных сосудов в возрасте 
до 40 лет. 

3. Спонтанные перфорации сигмовидной 
кишки при отсутствии дивертикулярной бо-
лезни или других заболеваний кишечника. 

4. Разрыв матки во время третьего три-
местра беременности при отсутствии в анамне-
зе кесаревого сечения. 

5. Формирование каротидно-кавернозной 
фистулы при отсутствии травмы. 

Малые критерии СЭД сосудистого типа 
(Нью-Йорк, 2017) [2]: 

1. Появление синяков, не связанных с 
травмой, и/или в атипичных местах (например, 
щеке, спине). 

2. Тонкая просвечивающая кожа с просту-
пающим венозным рисунком. 

3. Характерные черты лица: изменение 
размеров и формы лица (дисморфия). Лицо из-
за недостатка подкожно-жирового слоя выгля-
дит истощенным с выступающими скулами и 
впалыми щеками, глаза — запавшими или вы-
пуклыми, часто с темной пигментацией и тон-
кими телеангиэктазиями на веках. Нос тонкий, 
как и губы, особенно верхняя, края которой 
часто не определяются. Могут быть слегка от-
топыренными уши. 

4. Спонтанный пневмоторакс. 
5. Акрогерия — преждевременное старе-

ние кожи лица и рук. 
6. Эквиноварусная деформация стопы (ко-

солапость). 
7. Врожденная дислокация тазобедренных 

суставов. 
8. Гипермобильность преимущественно 

мелких суставов (межфаланговых и пястно-
фаланговых суставов кисти). 

9. Разрыв сухожилий и мышц. 
10. Кератоконус — дегенеративное невос-

палительное заболевание глаза, при котором 
роговица истончается и принимает кониче-
скую форму. 

11. Ретракция (оседание) десен, их недо-
развитие. 

12. Раннее развитие варикозных вен (мо-
ложе 30 лет). 

Лабораторная диагностика СЭД заключа-
ется в выделении фибробластов из биоптатов 
кожи с их последующим культивированием, ко-
личественной и качественной оценкой секрети-
руемого ими коллагена III. Диагноз подтвержда-
ется по выявлению аномальной миграции α1(III)-
цепей проколагена при электрофорезе белков в 
полиакриламидном геле [4]. Неинвазивные ме-
тоды (компьютерная томографическая ангио-
графия, магнитно-резонансная ангиография, 
дуплексное ультразвуковое исследование) у па-
циентов с подтвержденным диагнозом сосуди-
стого варианта СЭД применяются для ранней 
диагностики артериальных осложнений. 

Тенденция к кровоизлияниям при СЭД IV 
типа обусловлена слабостью сосудистой стен-
ки, а не коагуляционными нарушениями. Хро-
ническое повреждение сосудистой стенки мо-
жет осложниться системным воспалительным 
ответом с повышением СРБ, что служит мар-
кером активности заболевания. Это обосновы-
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