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Выявление факторов риска развития патологии грудного отдела аорты для 

создания новой стратегии персонифицированного подхода послужило целью настоящего 

исследования. На основе ретроспективного анализа 14308 стандартных 

эхокардиографических исследований создан регистр больных (n=1069) с дилатацией 

восходящего отдела аорты. В проспективном наблюдательном исследовании обследовано 

94 пациента с расширением восходящего отдела аорты. Анализ полиморфных вариантов 

генов матриксных металлопротеиназ (ММП) 2,9 типов выполнен у 251 пациента с  

аневризмой восходящего отдела аорты, кроме того у 83 из них осуществлен  анализ 

мутаций и полиморфных вариантов гена ACTA2 и Notch1. Кроме того, анализ 

полиморфных вариантов гена Notch1 проведен у 68 пациентов с коарктацией аорты. 

Проведен анализ активности и содержания ММП -2,-9, белков экстрацеллюлярного 

матрикса в тканях аорты и культуре гладкомышечных клеток аорты. 

В результате проведенной работы показано, что наиболее частой причиной 

дилатации аорты является атеросклероз, а наиболее частым модифицируемым фактором 

риска была артериальная гипертензия. Достижение оптимальных значений центрального 

систолического и пульсового давления в процессе назначения антигипертензивной 

терапии – одно из перспективных направлений снижения темпов прироста аневризмы 

аорты как у больных с бикуспидальным, так и трикуспидальным аортальным клапаном. 

Дополнительными факторами риска прогрессирования аневризмы восходящего отдела 

аорты может быть повышение маркеров воспаления, таких как С-реактивный белок  и 

остеопонтин. Важную роль в ремоделировании сосудистой стенки играет эндотелиальная 

дисфункция, что подтверждает тесная корреляционная связь между диаметром аорты и 

сывороточным содержанием асимметричного деметиларгинина и гомоцистеина. Наряду с 

гемодинамическими факторами, причиной, определяющей темпы расширения аорты 

служат изменения компонентного состава экстрацеллюлярного матрикса.  

В настоящем исследовании мы не получили достоверных различий в 

распределении генотипов гена ММП-9, ММП-2 у пациентов с аневризмой восходящего 

отдела аорты по сравнению с контрольной группой Однако, генотип -8202 АА гена ММП-

9 сопряжен с большим диаметром аорты, а генотип -735TT гена MMP2 ассоциируется с 

риском внезапной смерти у больных с аневризмой восходящего отдела аорты. 

Использование пиросеквенирования для анализа последовательности ACTA2 позволило 

обнаружить, что у пациентов с несемейным проявлением аневризмы восходящего отдела 

аорты нонсенс- и миссенс-мутации в кодирующей части гена ACTA2 могут 

присутствовать с частотой, не превышающей 1,2% (1/83). Для оценки целесообразности 

секвенирование гена ACTA2 у пациентов с несемейной аневризмой аорты, требуется 

дальнейшие исследования на расширенной выборке пациентов. В группе пациентов с 

коарктацией аорты выявлены полиморфные варианты гена NOTCH1,  кроме того у 5 

пациентов с дилатацией аорты диагностированы две новые нуклеотидные замены:  

миссенс- мутация и один полиморфный вариант. Учитывая, что у двух из них  аневризма 

аорты регистрировалась на фоне существующего кальциноза АК, полученные данные 
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подтверждают гипотезу о роли мутаций и полиморфных вариантов гена NOTCH1 в 

формировании кальциноза аортального клапана. 

 

Подводя итог вышеизложенному, следует отметить, что благодаря внедрению 

современных методов молекулярно-генетических исследований, возможно создания 

новой стратегии персонифицированного подхода не только к лечению, но и профилактики 

этого грозного заболевания. 
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