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Аннотация. Цель – представить результаты диагностики и хирургического лечения врожденного надкла-
панного стеноза аорты у пациентки с синдромом Вильямса – Бойрена. Материалы и методы. Описан клиниче-
ский случай редкого клинико-диагностического случая надклапанного стеноза аорты с синдромом Вильямса – 
Бойрена: проанализирован анамнез заболевания, динамика симптомов, результаты хирургического лечения. 
Результаты. Ребенку при рождении выставлен диагноз «стеноз клапана легочной артерии». В 3 и 5-месячном 
возрасте проведена баллонная вальвулопластика легочной артерии. По результатам фрагментного анализа об-
разца геномной ДНК обнаружены микроделеции в регионе 7q11.23, что клинически соответствует синдрому Ви-
льямса – Бойрена. В возрасте 1,2 года отмечено увеличение скоростных показателей в области синотубулярного 
соединения с отрицательной динамикой к 1,6 года. С диагнозом «надклапанный стеноз аорты» ребенок направ-
лен на госпитализацию. Проведено оперативное лечение – пластика восходящей аорты по Доти. В возрасте 4,6 
года в результате проведенного обследования показаний для повторного вмешательства не выявлено. Хирурги-
ческое лечение демонстрирует хорошие непосредственные среднесрочные результаты. Пластика корня аорты 
с расширением двух или трех синусов позволяет избежать рестеноза аорты в послеоперационном периоде.
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ВВЕДЕНИ Е
Врожденный надклапанный стеноз аорты (ВНСА) – 

редкое обструктивное, ограниченное или диффузное 
поражение выхода из левого желудочка. Определя-
ющим признаком порока является дискретное суже-
ние аорты на уровне синотубулярного соединения, но 
в некоторых случаях наблюдается диффузное сужение 
всей восходящей аорты, брахиоцефальных сосудов 
и дуги аорты [1].

Присутствуя как в семейных, так и в споради-
ческих формах, ВНСА демонстрирует сильную связь 
с синдромом Вильямса – Бойрена (Williams-Beuren 
syndrome), причем оба являются аномалиями, связан-
ными с дефектами гена эластина [2]. 

В большинстве случаев ВНСА обусловлен генети-
ческой мутацией или делецией гена эластина, распо-
ложенного в хромосоме 7q11.23, что приводит к об-
структивной артериопатии различной степени тяже-
сти, которая наиболее выражена в синутубулярном 
соединении аорты [3]. Генерализованный характер 

заболевания объясняет частую ассоциацию со стено-
зами системных и легочных артерий. Кроме того, лока-
лизация надклапанного стеноза на уровне комиссур 
аортального клапана имеет важные последствия как 
для функции аортального клапана, так и для коронар-
ного кровообращения [4].

По данным различных литературных источников, 
синдром ВНСА встречается примерно у 1:3 500 ново-
рожденных [5] с одинаковой частотой наблюдений 
у детей обоего пола. 

Интерес к этому достаточно редкому заболева-
нию возрос в 1960-х гг. после того, как J. C. P. Williams 
и соавт. [6] впервые сообщили о его связи с умствен-
ной отсталостью детей и характерными чертами лица. 
Вскоре после этого сообщения A. J. Beuren и соавт. [7] 
добавили стеноз периферической легочной артерии 
к симптомокомплексу, который сегодня известен как 
синдром Вильямса – Бойрена [8]. Основным гистоло-
гическим признаком восходящей аорты при ВНСА яв-
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ляется повышение количества гипертрофированных 
гладкомышечных клеток с повышенным содержани-
ем коллагена в виде разорванных и дезорганизован-
ных эластиновых волокон [9]. Определяющим при-
знаком врожденного ВНСА является сужение аорты 
на уровне синотубулярного соединения, эта искажен-
ная геометрия корня аорты имеет важное значение 
для хирургического лечения ВНСА. Корень аорты – 
это, скорее, динамическая, чем статическая структу-
ра. R. J. Brewer и соавт. [10] сообщают об изменении 
размеров корня аорты на 16 % в течение каждого 
сердечного цикла, что может приводить к заметным 
колебаниям усталостной нагрузки на ткань. Нормаль-
ный корень и гибкий синотубулярный отдел аорты 
расширяются в систолу, что способствует уплощению 
и выпрямлению створки аорты. При ВНСА синотубу-
лярное соединение сужено и обладает малой под-
вижностью, а избыточные свободные края створок 
аорты склонны к дегенерации [11]. Хотя основной це-
лью хирургического вмешательства является устра-
нение обструкции, следует рассмотреть возможность 
восстановления нормального физиологического 
корня аорты [12]. Целью операции при ВНСА являет-
ся восстановление гибкости и размера синотубуляр-
ного соединения, а также увеличение сужающегося 
участка аорты. Сведения о первом успешном хирур-
гическом лечении ВНСА были опубликованы в 1961 г. 
D. C. McGoon и соавт. [13 ] устранили синотубуляр-
ную обструкцию за счет пластики восходящей аорты 
одной заплатой через некоронарный синус. В даль-

нейшем были разработаны техники, направленные 
на более симметричное расширение аорты: в 1977 г.
D. B. Doty и соавт. была продемонстрирована рас-
ширенная аортопластика с помощью заплаты 
в форме «штанов» для увеличения как некоронарно-
го, так и правого коронарного синусов [14]; в 1988 г. 
A. G.  Brom и соавт. [15] использовали три идентичных 
заплаты для расширения корня аорты за счет пласти-
ки всех трех синусов; в 1993 г. J. L. Myers и соавт. [16] 
предложили другой принцип коррекции – ротацион-
ную аортопластику, потенциальным преимуществом 
которой было отсутствие чужеродных материалов 
и более низкая частота поздних рестенозов (рис. 1).

Цель – представить результаты хирургического 
лечения клинического случая врожденного надкла-
панного стеноза аорты у пациентки с синдромом Ви-
льямса – Бойрена. 

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ

Объект ретроспективного исследования – паци-
ент с синдромом Вильямса – Бойрена, дискретным 
надклапанным стенозом аорты и стенозом устья пра-
вой легочной артерии. Предмет исследования – кли-
ническое течение врожденного порока сердца до 
и после вмешательства на корне аорты. Метод иссле-
дования – индуцированное наблюдение. Общий пери-
од наблюдения составил 4 полных года, после опера-
ции на корне аорты – 3 года. 

На публикацию данного материала получено со-
гласие администрации медицинской организации. 
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Abstract. The study aims to show the results of efficient surgical treatment of congenital supravalvular aortic 
stenosis in a patient with Williams-Beuren syndrome. Materials and methods. The article presents the results of 
diagnosis and surgical treatment of rare clinical and diagnostic case of supravalvular aortic stenosis with William-
Beuren syndrome. In the course of the study, anamnesis of the disease, the dynamics of symptoms and the results 
of surgical treatment were analyzed. Results. A child was diagnosed with valvular pulmonary stenosis at birth. 
A balloon pulmonary valvuloplasty was performed on the child at the age of 3 and 5 months. According to the 
results of the fragment analysis of genomic DNA probe, microdeletions in the 7q11.23 area were found, which 
clinically complies with Williams-Beuren syndrome. At the age of 14 months the child was examined with increase 
in velocity indicators in sinotubular junction area which worsened at 18 months. The child was hospitalized 
with the diagnosis of supravalvular aortic stenosis, and received ascending aorta plasty according to Doty. No 
indications for re-intervention were found according to the results of the examination when the child was 4.6 years 
old. Surgical treatment shows efficient immediate medium-term results. Aortic root surgery with two or three 
sinuses makes it possible to avoid aortic restenosis in post-surgery period. 
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Клинический случай. Ребенок Н., диагноз «стеноз 
клапана легочной артерии» был выявлен в роддоме. 
Впервые родители обратились на прием к детскому 
кардиологу в Окружной кардиологический диспансер 
«Центр диагностики и сердечно-сосудистой хирур-
гии» г. Сургута, когда ребенку было 2,5 месяца. Жалоб 
не было. Из анамнеза известно, что ребенок от пер-
вой беременности, протекавшей благоприятно, роды 
первые, срочные. Масса тела при рождении – 3 580 г, 
вскармливание естественное, ежемесячные прибав-
ки в массе тела были достаточные. При обследовании 
выявлен выраженный стеноз клапана легочной арте-
рии с пиковым систолическим градиентом давления 
75 мм рт. ст. В возрасте 3 месяцев проведена баллон-
ная вальвулопластика клапана легочной артерии. 
В дальнейшем наблюдался у кардиолога, отмечен 
рецидив явления стеноза клапана легочной артерии, 
в связи с чем в возрасте 5 месяцев проведена повтор-
ная операция – баллонная вальвулопластика легочной 
артерии. При повторной госпитализации отмечено 
также наличие умеренных стенозов в ветвях легочной 
артерии. Наблюдение за пациентом продолжилось 
амбулаторно. В возрасте 7 месяцев было зарегистри-
ровано увеличение давления в правом желудочке до 
70 мм рт. ст. за счет стенозов устьев ветвей легочной 

артерии. Ребенок обследован, проведена мультиспи-
ральная компьютерная томография (МСКТ) сердца 
и сосудов. При обследовании у генетика в результате 
фрагментного анализа образца геномной ДНК обна-
ружены микроделеции в регионе 7q11.23, что клини-
чески соответствует синдрому Вильямса – Бойрена. 
За время наблюдения состояние ребенка оставалось 
стабильным, самочувствие – удовлетворительным. 
Во втором полугодии жизни появилось отставание 
в психомоторном и физическом развитии. Далее, 
к возрасту одного года, отмечен регресс гипертензии 
в полости правого желудочка и стенозов на ветвях ле-
гочной артерии.

На контрольном осмотре в возрасте 1 год и 3 ме-
сяца отмечено увеличение скоростных показателей 
в области синотубулярного соединения с пиковым 
градиентом 35 мм рт. ст. Выставлен диагноз «над-
клапанный стеноз аорты». В возрасте 1 год 7 меся-
цев пиковый градиент на восходящей аорте вырос 
до 64 мм рт. ст., ребенок направлен на госпитализа-
цию. В условиях стационара ребенок обследован: про-
ведена МСКТ сердца и сосудов (рис. 2). 

Рис. 1. Хирургические методы, коррекции надклапанного 
стеноза аорты:

А – техника МакГуна (McGoon); B – техника Доти(Doty);
C – техника Брома (Brom); D – техника Майерса (Myers)
(C. Stamm et al. The Journal of Thoracic and Cardiovascular 

Surg.1999. Vol. 118) 

Рис. 2. Трехмерная реконструкция левых отделов сердца 
у ребен ка с врожденным надклапанным стенозом аорты 

(до операции): диаметр аорты на уровне фиброзного кольца 
аортального клапана – 13,5 мм,  на уровне синотубулярного 

перехода – 6,4 мм, восходящий отдел аорты – 10,0 мм 
(фото автора)

В январе 2021 г. было проведено оперативное ле-
чение – пластика восходящей аорты по Доти, перевяз-
ка открытого артериального протока. Искусственное 
кровообращение продолжалось 121 мин., окклюзия 
аорты – 52 мин. Экстубирован через 14 ч после опе-
рации. Градиент давления на синутубулярном отделе 
после операции составил 7,5 мм рт. ст. Постопераци-
онный период протекал гладко, пациент выписан из 
стационара в удовлетворительном состоянии. 

В возрасте 4 года и 7 месяцев пациент госпитали-
зирован для обследования. При поступлении состоя-
ние ближе к удовлетворительному, жалоб нет, растет 
и развивается по возрасту. По данным эхокардиогра-
фии отмечены удовлетворительные скоростные по-
казатели на восходящей аорте, расчетное давление 
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в правом желудочке – 30 мм рт. ст., градиент давления 
на правой ветви – 30 мм рт. ст. Дополнительно про-
ведена компьютерная томография сердца и сосудов: 
в области синотубуряного соединения отсутствуют 
признаки рестеноза, отмечен умеренный стеноз устья 
правой легочной артерии (рис. 3–4). В результате про-
веденного обследования показаний для повторного 
вмешательства не выявлено. Пациент выписан с реко-
мендациями по дальнейшему наблюдению. 

РЕЗУЛЬТАТЫ И ИХ ОБСУЖДЕНИЕ
Надклапанный стеноз аорты и стеноз легочной 

артерии являются значимыми признаками синдрома 
Вильямса – Бойрена и проявлениями эластиновой ар-
териопатии. Подходы к хирургическому лечению этих 
проявлений различны. 

В нескольких сообщениях показана тенденция 
к спонтанной регрессии стенозов легочной артерии 
и снижению нагрузки давлением на правый желудо-
чек [17–18]. Выжидательный подход при изолирован-
ных стенозах легочной артерии легкой и средней сте-
пени тяжести может быть оправдан.

Три основные методики коррекции были предло-
жены в разные временные этапы развития хирургии 
врожденных пороков сердца. Смысл операции МакГуна 
сводится к простому расширению синотубулярного со-
единения в стороне от устьев коронарных артерий, по-
скольку в 1961 г. операции на корне аорты, связанные 
с мобилизацией и реимплантацией коронарных арте-
рий, не проводили (операция Росса [19] предложена 
у взрослых пациентов только в 1967 г., а операция арте-
риального переключения Жатене [20] – в 1975 г.). Метод 
Доти (1977 г.) направлен на более полное расширение 
корня с вмешательством на некоронарном и правом 
коронарном синусе для получения более устойчивых 
непосредственных и отдаленных результатов. К 1988 г., 
когда была предложена операция по формуле Брома, 
факт проведения операции в условиях искусственного 
кровообращения и кардиоплегии перестали рассма-
тривать как фактор риска неблагоприятного исхода, 
поскольку процедура Брома предполагает более дли-
тельное время окклюзии аорты, но и более симметрич-
ную реконструкцию. Во многих исследованиях, изучаю-
щих отдаленные результаты коррекции надклапанного 
стеноза аорты, отсутствуют существенные различия 
в показателях выживаемости и риске повторной опе-
рации в зависимости от выбранной методики коррек-
ции через 2 или 3 синуса [21]. Однако в последние годы 
предпочтение отдают трехсинусной коррекции [22]. 
Риск неблагоприятного исхода, по данным ряда авто-
ров, связан с младенческим возрастом и диффузным 
поражением аорты и коронарных артерий [23]. 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Таким образом, приведенный клинический при-
мер еще раз продемонстрировал, что эластиновая ар-
териопатия, лежащая в основе синдрома Вильямса – 
Бойрена, – это генерализованное заболевание си-
стемных артерий, затрагивающее корень аорты, ствол 
и ветви легочной артерии. Хирургическое лечение 
врожденного надклапанного стеноза аорты по методу 
Доти является эффективной процедурой с приемлемо 
низким хирургическим риском и хорошими показате-
лями долгосрочной выживаемости, при этом пациен-
ты даже после успешной коррекции требуют длитель-
ного наблюдения кардиологами.
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Рис. 3. Трехмерная реконструкция левых отделов сердца 
у ребенка с врожденным надклапанным стенозом аорты 
(после операции): диаметр аорты на уровне фиброзного 

кольца аортального клапана – 15,1 мм,  на уровне 
синотубулярного перехода – 24,0 мм; восходящий отдел 

аорты – 14,2 мм (фото автора)

Рис. 4. Трехмерная реконструкция сердца у ребенка 
с врожденным надклапанным стенозом аорты (после 

операции): диаметр ствола легочной артерии – 11,0 мм, 
устье правой легочной артерии – 3,6 мм, устье левой 

легочной артерии – 7,8 мм (фото автора)
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