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Резюме.
Вроджені вади серця (ВВС) у дітей залишаються однією з провідних причин дитячої захворюваності та 

смертності, що потребує ранньої діагностики та хірургічної корекції. Частота ВВС становить 6‑10 випадків на 1000 
новонароджених. Значний вплив на перебіг ВВС мають супутні патології, зокрема дисплазія сполучної тканини (ДСТ), 
яка зумовлює слабкість структур серця й судин, підвищує ризик післяопераційних ускладнень і погіршує довгостроковий 
прогноз.

Мета. Узагальнити сучасні літературні дані щодо особливостей перебігу та ускладнень ВВС у дітей з ДСТ, 
визначити ключові механізми ризику та перспективні підходи до діагностики й лікування.

Матеріали та методи. У статті розглянуто та проаналізовано світові тенденції щодо особливостей зв’язку 
та перебігу ВВС із ДСТ у дітей. Проводився аналіз наукових публікацій розміщених у міжнародних електронних 
наукометричних базах даних PubMed, ScienceDirect та Google Scholar за дослідженнями 2017‑2024 років.

Результати. Аналіз сучасних досліджень свідчить, що молекулярні дефекти білків сполучної тканини (фібрилін, 
колаген, рецептори TGF-β) призводять до порушення ремоделювання серця й судин та підвищують вразливість 
клапанів і артерій. Для дітей з ДСТ характерні пролапси та регургітації клапанів, аортальні дилатації, аневризми, 
дисекції судин і підвищений ризик кровотеч та інфекцій після операцій. У таких пацієнтів частіше виникає потреба 
у повторних втручаннях, а загоєння ран відбувається повільніше. Найбільш відомі синдроми – Марфана, Лойса-Дітца, 
Елерса–Данлоса – мають чіткий зв’язок із серцево-судинними ураженнями. Ефективне ведення цих пацієнтів потребує 
мультидисциплінарного підходу: раннього виявлення фенотипових ознак, інструментальної діагностики (ЕХО, МРТ, 
ангіографії) та генетичного тестування. Регулярний моніторинг аорти й клапанів, своєчасне планування операцій та 
адекватна медикаментозна профілактика дозволяють знизити ризики тяжких ускладнень.

Висновки. ДСТ є важливим фактором ризику, що ускладнює перебіг ВВС, збільшує ймовірність післяопераційних 
ускладнень і потребує індивідуалізованої тактики лікування. Фенотипові прояви ДСТ мають враховуватися під час 
діагностики та планування хірургічних втручань у дітей із ВВС. Мультидисциплінарний підхід та використання 
сучасних інструментів діагностики й генетичного консультування є ключовими для зниження ризиків і покращення 
віддаленого прогнозу. Подальші дослідження у сфері молекулярної генетики та патогенезу ДСТ здатні забезпечити 
нові можливості для раннього прогнозування й персоналізованого лікування дітей з ВВС.

Ключові слова: вроджені вади серця; дисплазія сполучної тканини; діти; зв’язок.

Дослідження вроджених вад серця (ВВС) у дітей 
залишається одним із ключових напрямів сучасної пе-
діатричної хірургії через значну поширеність, високу 
частку прогностично несприятливих форм та необхід-
ності оперативного втручання в ранньому віці, коли 
морфо-функціональні системи організму ще незрілі. За 
даними міжнародних реєстрів, частота ВВС становить 
у середньому 6‑10 випадків на 1000 новонароджених, 
при цьому приблизно кожна четверта дитина потребує 
хірургічної корекції у перший рік життя [1‑4].

Завдяки досягненням кардіохірургії, анестезіології 
та інтенсивної терапії післяопераційна летальність у ви-
сокоспеціалізованих центрах знизилася до рівня менше 
2% [4‑6]. Проте навіть за своєчасної та якісної корекції 
довгостроковий прогноз значною мірою визначається 
наявністю супутньої патології та дисфункції інших ор-
ганів і систем. Екстракардіальні аномалії або стани у ді-
тей з ВВС ускладнюють клінічний перебіг, збільшують 
обсяг діагностичних і лікувальних заходів, підвищують 
ризик післяопераційних ускладнень, інвалідизації та 
летальності. За даними сучасних досліджень, близько 
30% випадків ВВС поєднуються з вадами розвитку 
центральної нервової системи, опорно-рухового апа-
рату, шлунково-кишкового тракту, сечостатевої системи 
або імунодефіцитними станами та інше [7, 8]. Етіоло-

гія ВВС залишається багатоаспектною та недостатньо 
з’ясованою. Сучасні дані свідчать, що причини їх виник-
нення включають поєднання генетичних, епігенетичних 
і факторів навколишнього середовища [9‑11].

Підвищення зареєстрованої захворюваності може 
бути зумовлене як впливом несприятливих факторів 
довкілля і зростанням поширеності генотоксичних 
агентів, так і розповсюдженням внутрішньоутробних 
інфекцій, що чинять вплив на геном у критичні пері-
оди ембріогенезу серцевих структур. У структурі ВВС 
спостерігається тенденція до збільшення частки вад, 
пов’язаних з аномаліями клапанного апарату, причому 
клінічно значущі наслідки цих патологій, зокрема го-
стрі серцево-судинні події, у багатьох випадках мані-
фестують у дорослому віці [3, 12, 13, 14].

Наприклад, згідно з даними Britt WJ. та співавт. 
[15], цитомегаловірусна інфекція є суттєвим чинником 
у розвитку як ВВС, так і інших вроджених аномалій, 
із частотою 4‑50 випадків на 1000 пологів та 4‑10 на 
1000 живонароджених, при цьому рівень виявлення 
у перший рік життя сягає 40% [15, 16].

З іншого боку, строма всіх органів і тканин орга-
нізму людини складається зі сполучної тканини, що ви-
значає не лише механічну, але й регуляторну підтримку 
клітинних структур. Унікальні властивості сполучної 
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тканини зумовлюють високу ймовірність розвитку ши-
рокого спектра її аномалій, включаючи ВВС [17‑19].

Відповідно до визначення, затвердженого З’їздом 
кардіологів України у 2009 році, дисплазія сполучної 
тканини (ДСТ) – це спадкові порушення сполучної тка-
нини мультифакторіальної природи, об’єднані в син-
дроми та фенотипи на основі спільності зовнішніх та/
або вісцеральних ознак, які можуть варіювати від до-
броякісних субклінічних форм до поліорганних і по-
лісистемних уражень [17, 18].

ДСТ (hereditary connective tissue disorders – HCTD) 
включає генетично зумовлені дефекти компонентів 
екстрацелюлярного матриксу – колагену, еластину, фі-
бриліну та інших структурних білків. Оскільки серце 
і судини значною мірою залежать від структурної ці-
лісності сполучної тканини, ці синдроми часто супро-
воджуються серцево-судинними аномаліями – від ВВС 
і клапанних дефектів до дилатацій, аневризм і дисекцій 
аорти [19‑21].

Відомо, що сполучна тканина формує каркас клапа-
нів, судинних стінок і серцевих перегородок, а також 
бере участь у їхньому ремоделюванні через сигнальні 
шляхи, зокрема TGF-β. Мутації у генах, що кодують 
фібрилін (FBN1), колагени, рецептори TGF-β та інші 
молекули матриксу, призводять до структурної неста-
більності, яка може клінічно маніфестувати як ВВС, 
клапанні аномалії та аортальні патології [20, 22, 23].

У дослідженнях, присвячених обстеженню дітей 
із ознаками дисплазії сполучної тканини, на ехокарді-
ографії (ЕХОКГ), у багатьох випадках були виявлені 
малі аномалії серця: хорди, пролапси клапанів; за да-
ними ультразвукового дослідження (УЗД) – деформації 
жовчного міхура, аномалії нирок; при ультразвуковій 
доплерографії (УЗДГ) магістральних судин голови ви-
явлено асиметрія кровотоку за внутрішніми сонними 
артеріями, вигин хребетних артерій; рентгенологічно 
відзначено високу частоту порушень у відділах хребта, 
сколіоз, підвивих С1–С2, гіпоплазію С1. Зміни при 
ДСТ можуть бути охарактеризовано як поліорганні 
порушення [17‑19].

Інші дослідники вказують, що крім комплексу фе-
нотипових ознак ДСТ, кожна дитина може мати ознаки 
кількох порушень з боку різних органів та систем. У се-
редньому на дитину припадає близько 9 тих чи інших 
стигм. Деякі з них можна віднести до функціональних 
(зміни на електрокардіограмі (ЕКГ), наявність асиме-
трій кровотоку на УЗДГ, деформації жовчного міхура), 
інші носять морфологічний характер (гіпоплазія та під-
вивих шийних хребців, малі аномалії серця, аномалії 
нирок та ін.) [20‑22].

Спадкові захворювання сполучної тканини (СЗСТ) – 
гетерогенна група понад 200 генетичних станів, що харак-
теризуються втратою або порушенням функції основних 
компонентів сполучної тканини. Найбільш відомими при-
кладами є синдром Марфана, синдроми Елерса–Данлоса, 
недосконалий остеогенез та ін. Ці стани потребують муль-
тидисциплінарного підходу, специфічної діагностики та 
довготривалого спостереження [17‑22].

Останні роки зростає частота оперативних втручань 
для корекції ВВС у дітей з супутньою патологією або 
тяжким преморбідним фоном. Хоча це не є підставою 

для відмови від операції, такий контингент пацієнтів 
має високі ризики післяопераційних ускладнень, що 
потребує ретельного планування та міждисциплінар-
ного підходу в діагностиці та лікуванні [7, 13, 23, 24]. 
Незважаючи на суттєвий прогрес, у науковій літературі 
відзначається обмежена кількість робіт, присвячених 
систематизації супутніх станів та комплексним страте-
гіям лікування в дитячій кардіохірургії, що обумовлює 
актуальність подальших досліджень у цьому напрямі.

Метою роботи �було визначення та узагальнення 
даних сучасної літератури стосовно особливостей 
зв’язку та перебігу ВВС у дітей із ДСТ та тенденцій 
щодо поліпшення діагностики та лікування.

Матеріали та методи. У цьому огляді розглянуто 
та проаналізовано світові тенденції щодо особливостей 
зв’язку та перебігу ВВС із ДСТ у дітей. Проводився 
аналіз наукових публікацій розміщених у міжнародних 
електронних наукометричних базах даних PubMed, 
ScienceDirect та Google Scholar за ключовими сло-
вами. Використовувалися дані сучасних досліджень 
2017‑2024 років.

Результати та обговорення. Численні сучасні 
дослідження підтверджують генетичне походження 
ВВС та визначають ключову роль окремих генів і сиг-
нальних каскадів у їх формуванні. Розвиток клапанного 
апарату серця відбувається в ембріональний період – 
між 2‑м та 8‑м тижнями гестації. На думку авторів 
Papoutsi T. et al. (2018), закладка клапанів вимагає 
специфічної активації, яка починається зі стимуляції 
міокардіального каркасного морфогенетичного про-
теїну 2 (Bmp2), а згодом – транскрипційного фактора 
Tbx2. За межами зони формування клапанів активу-
ються альтернативні кардіогенні сигнальні механізми: 
Tbx20 індукує експресію Hey1 та Hey2, які, у свою 
чергу, пригнічують Tbx2 та обмежують дію Bmp2 у цих 
ділянках. В ендокарді фактор Notch1 також знижує ак-
тивність Bmp2 за участі Hey1/Hey2. Паралельно фактор 
HeyL маркує ендотеліальні клітини атріовентрикуляр-
ного каналу, що є морфогенетично компетентними для 
формування клапанної тканини [25‑27].

Аналізом фахової літератури з метою з’ясування 
потенційної ролі поліморфізму генів сімейства NFATC 
у розвитку клапанних вад серця встановлено, що 
експресія генів нуклеарних факторів, активованих 
Т-клітин (NFATc1‑4), при серцево-судинних патологіях, 
які супроводжують як ВВС, так і артеріальну гіпер-
тензію, має адаптивний і стрес-індукований характер 
у відповідь на підвищені гемодинамічні навантаження. 
Оскільки ці протеїни відіграють ключову роль у фор-
муванні серцевих структур та сприяють розвитку пато-
логічної гіпертрофії міокарда та судинної стінки, вони 
можуть розглядатися як перспективні біомаркери для 
раннього прогнозування серцево-судинних порушень 
у пацієнтів з клапанними формами вроджених вад 
серця та артеріальною гіпертензією [22, 28, 29].

За останні роки багатьма авторами [26‑29] встанов-
лено, що процес розвитку ендокардіального ендотелію ін-
тегрує взаємодію між трансформуючим фактором росту β 
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(TGF-β) та сигнальною системою Notch. Крім того, нукле-
арний фактор активованих Т-клітин 1 (NFATC1) активу-
ється судинним ендотеліальним фактором росту (VEGF) 
і регулює ендотеліально-мезенхімальну трансформацію, 
підтримує проліферацію ендокардіальних клітин і сприяє 
видовженню стулок клапанів. Таким чином, генетична 
регуляція морфогенезу серцевих клапанів є еволюційно 
консервативним, але координованим та складно інтегро-
ваним процесом. Порушення синхронізації або дефекти 
функціональної взаємодії в цьому сигнальному каскаді на 
етапах ембріогенезу призводять до клапанних аномалій 
у пацієнтів із ВВС [30‑32].

У той же час, при вивченні патогенезу впливу спо-
лучної тканини на ВВС, перш за все визначаються 
молекулярні дефекти (фібрилін‑1, колаген, рецептори 
TGF-β), що призводять до дисрегуляції матрикаль-
ної архітектури, підвищеної нестабільності судинної 
стінки, неправильної ремоделяції під час ембріогенезу 
серця. Порушене TGF-β сигналінг веде до аномальної 
ремоделяції судинної стінки та клапанів, а структурна 
слабкість клапанних комплексів проявляється як про-
лапс, регургітація, або сприяє формуванню дефектів 
септальних ділянок при їх розвитку [33‑34]. Нестабіль-
ність матриксу через дефект фібриліну або колагену 
призводить до дилатації аорти, пролапсу клапанів, під-
вищеної вразливості до розривів або дисекцій.

До основних відомих ключових синдромів ДСТ, які 
мають серцево-судинні прояви, відносяться синдром 
Марфана (СМ), синдром Лойса-Дітца (СЛД), синдром 
Ehlers-Danlos (СЕД) та інши спадкові синдроми [35].

При СМ, зумовленому мутаціями FBN1, патогенні 
варіанти розподілені по всьому гену, проте кореляція 
між конкретним генотипом і фенотипом залишається 
обмеженою [36‑43]. Мутації в гені FBN1 призводять 
до дефекту фібриліну‑1, який порушує структуру і ре-
гуляцію сполучної тканини. Для нього є характерними 
дилатація кореня аорти, аневризма, дисекція, пролапс 
мітрального клапана, класичні ВВС (наприклад, де-
фект міжшлуночкової та міжпередсердної перего-
родки) трапляються рідше. Вроджена септальна вада 
необов’язково, але доволі часто супроводжується ано-
маліями клапанів і аортальної стінки, що можуть мати 
критичні наслідки у дитинстві.

СЛД – це аутосомно-домінантне захворювання спо-
лучної тканини з ураженням багатьох систем, вперше 
описане у 2005 році [44‑47]. При цьому синдромі 
простежуються мутації в TGFBR1, TGFBR2, SMAD3, 
TGFB2, TGFB3, що порушують TGF-β сигналінг і ви-
кликають ранні агресивні та мультифокальні аортальні 
аневризми/дилатації, артеріальну тортуозність, кла-
панні аномалії та підвищений ризик розривів навіть 
при невеликій дилатації. Автори повідомляють, що 
серед зареєстрованих випадків синдрому Лойса-Дітца 
найчастішими фенотиповими ознаками вказані високе 
вигинання піднебіння, аномальний язичок та гіпертело-
ризм. У перинатальному періоді частота розшарування 
аорти становила 4%. Така генетична гетерогенність ві-
дображає широку фенотипову мінливість зі значними 
відмінностями, особливо щодо віку початку, пенетрант-
ності та тяжкості судинних проявів, що загрожують 
життю, та ураження багатьох органів, що вказує на не-

обхідність отримання кореляцій генотипу та фенотипу 
для персоналізованого лікування та консультування.

Судинний СЕД (vEDS) являє собою гетерогенну 
групу захворювань сполучної тканини, що характе-
ризуються гіпермобільністю суглобів (ГС), гіперроз-
тяжністю шкіри та ламкістю тканин [48‑50]. При СЕД 
мутації в COL3A1 (рідше COL5A1/2) асоціюються 
з дефектом колагену III типу. Характерні артеріальні 
розриви, недостатність стінки судини, рідше класичні 
вроджені септальні дефекти, але може бути асоціація 
з аневризмами, нестабільністю судин і іноді ураження 
клапанів. Прямий зв’язок із класичними септальними 
дефектами слабший, але серцево-судинні ускладнення 
серйозні. Причина ГС може бути пов’язана з генетич-
ними змінами в білках, які додають гнучкості та міц-
ності суглобам, зв’язкам і сухожиллям, таких як ко-
лаген. Мембранні білки – це клас білків, вбудованих 
у клітинну мембрану, що відіграють вирішальну роль 
у клітинній сигналізації, транспорті та адгезії. Нещо-
давні дослідження висвітлили аберації в колагені та 
компонентах позаклітинного матриксу, проте глибше 
з’ясування ролі мембранних білків є життєво важливим 
для розуміння складних патогенезів [48‑50].

До інших спадкових синдромів, що зачіпають 
серце, належать сімейні аневризми та дисекції грудної 
аорти (Familial thoracic aortic aneurysm and dissection 
(TAAD)): мутації в ACTA2, MYH11 пов’язані з аорталь-
ними патологіями, іноді з аномаліями клапанів (напри-
клад, двостулковий аортальний клапан) [51]. За відсут-
ності сімейного анамнезу та інших клінічних даних, 
частка аневризм та розшарування грудної та черевної 
аорти, що виникають внаслідок генетичної схильності, 
досі невідома. Розлади, обговорені вище, складають 
більшу частину захворювань аорти, особливо у моло-
дих пацієнтів. Виділення нових генів та їх кореляція 
з генетичними синдромами дозволить не лише зрозу-
міти патофізіологію, що бере участь у генезі аневризми 
аорти, але й прокладе шлях до розробки кращих клініч-
них та хірургічних методів лікування уражених осіб.

Наступний синдром – Beals syndrome (Congenital 
contractural arachnodactyly), що спричинений мута-
цією в гені фібриліну‑2 (FBN2) у 5q23, який частіше 
супроводжується мітральним пролапсом, рідше – сер-
йозними ВВС [52]. Синдром Білса – це аутосомно-
домінантне захворювання сполучної тканини, що ха-
рактеризується множинними згинальними контракту-
рами, арахнодактилією, тяжким кіфосколіозом, змор-
щеним вухом та м’язовою гіпоплазією. Він має багато 
спільних рис із СМ. З часом спостерігається спонтанне 
покращення контрактур суглобів, але кіфоз має тенден-
цію до прогресування. Неонатальна форма є результа-
том нових мутацій і, як правило, має важкий перебіг. 
Можлива пренатальна молекулярна діагностика.

Інші синдроми – синдром Тернера (коарктація аорти), 
синдром Ноонана (деякі септальні дефекти), диспла-
зія Десбукуа – частково перетинаються механістично 
[53‑55]. Традиційна діагностика спирається на виявлення 
специфічних фенотипових ознак, таких як характерний 
вигляд обличчя, перетинки на шиї та периферична лімфе-
дема. Зовсім недавно визнані клінічні прояви синдрому 
Тернера розширилися та включають, окремо або в по-



НЕОНАТОЛОГІЯ, ХІРУРГІЯ ТА ПЕРИНАТАЛЬНА МЕДИЦИНА Т. ХIІІ, № 2(48), 2023
NEONATOLOGY, SURGERY AND PERINATAL MEDICINE    VOL. ХIІІ, № 2(48), 2023

ISSN 2226-1230 (PRINT)  ISSN 2413-4260 (ONLINE)

KEY TITLE: NEONATOLOGìâ, hìRURGìâ TA PERINATALʹNA MEDICINA (ONLINE)
AbbREVIATED KEY TITLE: NEONATOL. hìR. PERINAT. MED. (ONLINE)

НЕОНАТОЛОГІЯ, ХІРУРГІЯ ТА ПЕРИНАТАЛЬНА МЕДИЦИНА Т. ХIІІ, № 2(48), 2023
NEONATOLOGY, SURGERY AND PERINATAL MEDICINE    VOL. ХIІІ, № 2(48), 2023

ISSN 2226-1230 (PRINT)  ISSN 2413-4260 (ONLINE)

KEY TITLE: NEONATOLOGìâ, hìRURGìâ TA PERINATALʹNA MEDICINA (ONLINE)
AbbREVIATED KEY TITLE: NEONATOL. hìR. PERINAT. MED. (ONLINE)

Т. XV, №4(58), 2025 
VOL. XV, №4(58), 2025

198

єднанні, низький зріст, передчасну оваріальну недостат-
ність, ранню сенсоневральную втрату слуху, вроджені 
серцево-судинні, скелетні та ниркові аномалії, особливий 
нейророзвиток та вищу поширеність таких станів, як гі-
потиреоз та целіакія. Як вроджені, так і набуті серцеві 
захворювання є поширеними при синдромі Тернера та є 
основною причиною смертності в дорослому віці. Вро-
джені вади серця присутні приблизно у 50% уражених ді-
тей і можуть включати двостулковий аортальний клапан, 
коарктацію аорти, синдром гіпопластичного лівого серця 
та аортальну артеріопатію. Протягом життя майже у 25% 
людей може розвинутися аневризма аорти [53].

Дослідниками Ждан В. М., Катеренчук О. І. (2018) 
представлено огляд описаних вад серця при синдромі 
Нунан (Ноонана), в основі яких полягає генетичний де-
фект кодування внутрішньоклітинних месенджерів ін-
формаційного сигналу, що характеризується клінічною 
картиною вроджених вад з боку різних органів і систем 
з підвищеною схильністю до онкологічних захворювань 
[54]. Найвагомішим фактором, що визначає тривалість 
життя при даному захворюванні, є характер та вираже-
ність ВВС. Найчастішою патологією є стеноз легеневої 
артерії, що виявляється більше ніж у половини хворих. 
На другому місці – гіпертрофічна кардіоміопатія (при-
близно кожен третій хворий), на третьому – патологія 
мітрального клапана. Фенотиповими ознаками можуть 
бути характерні риси обличчя, затримка розумового роз-
витку, труднощі в навчанні, низький зріст, ВВС, аномалії 
нирок, лімфатичні мальформації та ризики кровотеч [54].

Дисплазія Десбукуа (ДД) – це рідкісне аутосомно-
рецесивне захворювання, що характеризується вираз-
ними скелетними аномаліями та ураженням багатьох 
систем. Також повідомлялося про серцеві прояви, такі 
як розширення кореня аорти та пролапс мітрального 
клапана, ймовірно, через порушення вироблення про-
теогліканів. Дилатація кореня аорти та висхідної аорти, 
а також пролапс мітрального клапана часто спостері-
гаються у пацієнтів з ДД, водночас септальні вади та 
двостулкова аорта зустрічаються рідше. Аортопатія 
розвивається рано та може прогресувати до важкої ста-
дії. Раннє виявлення серцевих порушень та своєчасний 
початок медикаментозного лікування можуть значно 
покращити довгостроковий прогноз захворювання [56].

Аортопатія охоплює спектр станів, що сприяють 
дилатації, аневризмі, розшаруванню або розриву аорти 
та інших кровоносних судин. Аортопатія зазвичай діа-

гностується у дітей від народження до підліткового 
віку, вражаючи переважно грудну аорту з різними па-
тологіями периферичних судин. Патогенез включає 
захворювання сполучної тканини, порушення скоро-
чення гладких м’язів та ВВС, включаючи двостулко-
вий аортальний клапан. Американська асоціація серця 
опублікувала рекомендації щодо діагностики та ліку-
вання захворювань грудної аорти у дорослих, але вони 
не можуть бути застосовані до дітей. Педіатрична прак-
тика дуже різниться, ймовірно, тому, що аортопатія є 
патогенетично гетерогенною, включаючи генетичні та 
негенетичні стани, і існує обмежена кількість опублі-
кованих доказів для керівництва лікуванням дітей [57].

Отже, ДСТ – потужний ризиковий фактор серцево-
судинної патології, причому спектр варіює від чисто 
судинних хвороб (аневризми, дисекції) до клапанних 
аномалій і, меншою мірою, вроджених септальних 
дефектів. Усі пацієнти з підозрою на синдроми типу 
Марфана, Loeys-Dietz чи судинного EDS мають пройти 
повноцінне серцево-судинне обстеження, генетичне 
тестування та персоніфіковане спостереження.

Багатогранна природа ДСТ вимагає подальших 
досліджень у різних напрямках. Від з’ясування мо-
лекулярних механізмів до уточнення діагностичних 
критеріїв, розробки адекватних інструментів для ліку-
вання уражених пацієнтів та вивчення взаємозв’язків 
із супутніми розладами. Поточні дослідницькі зусилля 
мають величезний потенціал для покращення нашого 
розуміння та лікування ВВС на тлі ДСТ.

Зв’язок між ускладненнями перебігу ВВС при ДСТ 
є доволі чітким, і він проявляється як у більш частому 
розвитку певних проблем, так і в тяжчому перебігу 
післяопераційного періоду. Розглянемо детальніше 
вплив ДСТ на анатомію та фізіологію серця при ВВС. 
Насамперед, це слабкість фіброзного каркаса серця: 
клапани, перегородки та стінки судин менш міцні, що 
призводить до більшої схильності до пролапсу клапа-
нів; швидшого розвитку регургітації після корекції та 
ризику повторних дефектів після пластики. Аортальна 
та артеріальна стінка менш еластична, за рахунок чого 
виникає дилатація, розвиваються аневризми, розшару-
вання судинних стінок навіть при нормальному тиску. 
Аналіз доступних джерел дозволив створити таблицю 
виникнення клінічних ускладнень перебігу та ліку-
вання ВВС, що найчастіше виникають на тлі ДСТ у ді-
тей (табл. 1) [23, 32, 51, 58, 59].

Таблиця 1

Найчастіші клінічні ускладнення ВВС у дітей з ДСТ

Ускладнення Механізм при ДСТ Приклади

Прогресуюча аортальна дилатація Дефекти фібриліну, колагену → 
зниження міцності медії аорти

VSD, коарктація аорти + синдром 
Марфана / Loeys–Dietz

Клапанна регургітація Ослаблення стулок і хорд → 
пролапс / недостатність клапанів

ASD, VSD з мітральною / 
трикуспідальною регургітацією

Аневризми / псевдоаневризми після 
операції

Погане утримання швів у слабкій 
тканині після пластики аорти або RVOT

Розриви / дисекції судин Стінка артерій тонка, 
з фрагментацією еластину у пацієнтів з ДСТ + коарктація аорти

Ендокардіальна недостатність загоєння Порушення колагенового синтезу ризик ендокардиту після втручань
Рестеноз / дилатація після балонних 
процедур

Знижена міцність і підвищена 
еластичність судини після балонної дилатації коарктації
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Крім означеного, ДСТ впливають і на післяопера-
ційний перебіг при ВВС. У таких дітей частіше вини-
кає необхідність у повторному хірургічному втручанні 
через розширення зони реконструкції або повторну 
клапанну недостатність. Крихкість тканин і судин 
призводять до підвищення ризику кровотеч, а анома-
лії колагену пов’язані з повільнішим загоєнням ран, 
оскільки шви після кардіохірургічних втручань гірше 
утримуються. У віддаленому періоді виникає більший 
ризик аортопатії після корекції ВВС (наприклад, після 
закриття VSD з супутньою дилатацією аорти при ДСТ) 
[23, 32, 51, 58, 59].

На завершення, хотілося б наголосити, що ме-
ханізми підвищення ризику ускладнень ВВС при 
ДСТ наступні:

-	 генетичні дефекти білків сполучної тканини 
(FBN1, COL3A1, TGFBR2 тощо) призводять до зни-
ження механічної міцності;

-	 дисрегуляція TGF-β, що обумовлює хронічне ре-
моделювання судин і клапанів, навіть після хірургічної 
корекції;

-	 системність процесу передбачає ураження не 
лише серця, а й усієї судинної системи;

-	 патологія мікроструктури тканин – це вразли-
вість навіть у зонах, не задіяних у ВВС.

Таким чином, для успішного лікування ВВС у ді-
тей необхідно, використовуючи мультидисциплінар-
ний підхід, проводити чіткий алгоритм діагностики 
поєднаних станів або синдромів, супутніх або комор-
бідних захворювань, починаючи з первинного огляду 
та використовуючи як загальні, так і спеціальні методи 
обстеження. Мультидисциплінарний підхід передбачає 
консультації всіх зацікавлених спеціалістів: кардіолога, 
генетика, хірурга, судинного хірурга, дитячого орто-
педа, офтальмолога.

Перший крок – загальне клінічне обстеження вклю-
чає визначення дисплазійних фенотипових ознак (ГС, 
тонка шкіра, арахнодактилія, форма обличчя та інши 
ознаки або стигми ДСТ). Оскільки багато з цих синдро-
мів – аутосомно-домінантні, то зꞌясування спадкового 
анамнезу проводять в рамках скринінгу сім’ї.

Другий крок містить повноцінне інструментальне 
обстеження: ехокардіографія / МРТ серця для оцінки 
кореня аорти, клапанів, вроджених септальних де-
фектів; ангіографія, CT-angio – для судинної оцінки 
при підозрі на LDS або vEDS або судинних уражень; 
спеціальні обстеження за призначенням лікарів-
консультантів.

На третьому кроці, окрім загальних та біохімічних 
лабораторних досліджень за результатами попередніх 
кроків, бажано проводити генетичне тестування: па-
нелі на FBN1, TGFBR1/2, SMAD3, COL3A1, ACTA2, 
MYH11 тощо.

Результати комплексного обстеження можуть забез-
печити комплексний підхід у введені таких пацієнтів 
на етапі консервативної терапії, перед-, пері- та після-
операційного лікування для профілактики можливих 

ускладнень на всіх етапах спостереження, навіть у до-
рослому віці, в тому числі для уникнення інвалідизації 
або обмеження життєдіяльності. Наприклад, медика-
ментозна терапія бета-блокаторами, інгібіторами ренін-
ангіотензинової системи при СМ може застосовуваться 
для уповільнення дилатації аорти [5, 49].

Отримані відомості необхідні при хірургічному 
спостереженні та планування втручання для профі-
лактичної заміни кореня аорти при менших розмірах, 
ніж у пацієнтів без ДСТ, хірургії клапанів, корекції 
аневризм тощо [47]. Регулярне спостереження при на-
явності ознак ДСТ передбачає своєчасний моніторинг 
діаметра аорти, функції клапанів, оцінці судинної не-
стабільності (особливо при LDS і vEDS). Деякі форми 
рідкісних ДСТ можуть мати м’які або неповні серцево-
судинні зміни, для чого потрібен індивідуальний під-
хід [46]. Не можна виключити і психосоціальну під-
тримку, яка забезпечить довготривале спостереження, 
пояснення пацієнту можливих симптомів ускладнення 
(гострий біль у грудях, диспное – можливі дисекції/
розриви) [35, 36, 43, 48, 55].

Багатогранна природа ДСТ вимагає подальших 
досліджень у різних напрямках. Від з’ясування мо-
лекулярних механізмів до уточнення діагностичних 
критеріїв, розробки адекватних інструментів для ліку-
вання уражених пацієнтів та вивчення взаємозв’язків 
із супутніми розладами; поточні дослідницькі зусилля 
мають величезний потенціал для покращення нашого 
розуміння та лікування ВВС на тлі ДСТ.

Висновки
1.	 ДСТ є потужним ризиковим фактором впливу на 

серцево-судинну патологію, зокрема ВВС, що усклад-
нює не тільки перебіг самої вади, а й ускладнює хірур-
гічне лікування і післяопераційний період.

2.	 Лікарі первинної ланки мають звертати увагу на 
фенотипові ознаки ДСТ при діагностиці ВВС у дітей 
для запобігання можливих ускладнень. Перспектив-
ними біологічними маркерами клінічного прогнозу-
вання розвитку серцево-судинних порушень у паці-
єнтів на тлі ДСТ можуть бути визначення протеїнів 
із сигнальними факторами активації, що відіграють 
критичну роль у формуванні серцевих структур та су-
динної стінки.

3.	 Для успішного лікування ВВС у дітей безумовно 
потрібен мультидисциплінарний підхід як в чіткому ал-
горитмі діагностики поєднаних станів або синдромів, 
супутніх або коморбідних захворювань, так і у виборі 
лікувальної тактики на всіх етапах спостереження із 
залученням всіх суміжних спеціалістів.

4.	 До клінічних рекомендації при поєднанні ВВС 
із ДСТ можна віднести наступне: щорічно або кожні 
6 міс. проведення ЕХО/МРТ аорти навіть після повної 
корекції ВВС; профілактична заміна кореня аорти при 
менших розмірах, ніж у пацієнтів без ДСТ; генетичне 
консультування – для оцінки ризику родичів і плану-
вання спостереження.
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CONGENITAL HEART DEFECTS AND THEIR ASSOCIATION WITH CONNECTIVE TISSUE DYSPLASIA 
IN CHILDREN (REVIEW)

M. Melnychenko, P. Antonenko, V. Buzovsky

Odesa National Medical University (Odesa, Ukraine)

Summary.
Congenital heart disease (CHD) remains a leading cause of paediatric morbidity and mortality, necessitating early diagnosis and timely 

surgical intervention. The reported incidence is 6‑10 per 1 000 live births. Comorbid connective tissue dysplasia (CTD) significantly 
influences the clinical course of CHD, contributing to structural weakness of cardiac and vascular tissues, elevated risk of postoperative 
complications, and poorer long-term outcomes.

Objective. To synthesise current evidence regarding the clinical features, complications, and management of congenital heart disease 
in children with concomitant connective tissue dysplasia; to identify key pathophysiological mechanisms and highlight promising 
diagnostic and therapeutic strategies.

Materials and methods. This review analyses global trends in the association between CHD and CTD in the paediatric population. 
Scientific literature indexed in PubMed, ScienceDirect, and Google Scholar from 2017 to 2024 was systematically evaluated.

Results. Current research indicates that molecular alterations in connective tissue components – particularly fibrillin, collagen, 
and transforming growth factor-β (TGF-β) receptors – impair myocardial and vascular remodelling, thereby increasing susceptibility 
of valves and arterial walls to haemodynamic stress. Children with CTD frequently exhibit valve prolapse with regurgitation, 
aortic dilatation, aneurysm formation, vascular dissection, and heightened risk of perioperative haemorrhage and infection. 
These patients are more likely to require repeat surgical procedures and demonstrate delayed wound healing. Well-characterised 
syndromes – including Marfan, Loeys–Dietz, and Ehlers–Danlos – demonstrate unequivocal cardiovascular involvement. Optimal 
management mandates a multidisciplinary strategy encompassing early recognition of phenotypic features, comprehensive imaging 
(echocardiography, cardiac magnetic resonance imaging, angiography), and targeted genetic testing. Regular surveillance of aortic 
dimensions and valvular function, judicious timing of interventions, and appropriate pharmacological prophylaxis are critical to 
mitigating severe complications.

Conclusions. Connective tissue dysplasia constitutes a significant comorbidity that exacerbates the natural history of congenital heart 
disease, increases surgical risk, and necessitates individualised therapeutic planning. Phenotypic signs of CTD must be actively sought 
and integrated into preoperative assessment and surgical decision-making. A coordinated, multidisciplinary approach – supported by 
advanced imaging, genetic counselling, and longitudinal follow-up – is essential for risk reduction and improved long-term prognosis. 
Further research into the molecular genetics and pathogenesis of CTD holds promise for early risk stratification and personalised 
management in children with CHD.

Keywords: Congenital Heart Disease; Connective Tissue Dysplasia; Child; Communication.
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