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у детеЙ  
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Введение. к неклассифицируемой кардио-
миопатии (кмп) в настоящее время относится 
некомпактный миокард левого желудочка 
(Нмлж), являющийся формой генетически ге-
терогенной кмп с наличием двухслойной 
структуры миокарда (внутреннего некомпакт-
ного и лежащего под ним компактного слоя). 
клинические проявления варьируют и включа-
ют в себя как асимптомное течение, так и вы-
раженную хроническую сердечную недоста-
точность, развитие жизнеугрожающих наруше-
ний ритма  сердца и внезапной сердечной 
смерти (вСС). Нмлж может быть как само-
стоятельным заболеванием, так и входить в со-
став различных синдромов. 

целью исследования являлось установле-
ние генетического диагноза у пациентов с 
Нмлж в рамках моногенных синдромов и 
хромосомных заболеваний. 

Методы: всем пациентам проводился ана-
лиз семейного анамнеза по сердечно-сосуди-
стым заболеваниям (ССЗ) и вСС; клинический 
осмотр с оценкой стигм дидэмбриогенеза; об-
щеклинические методы исследования; эхокар-
диография с доплерографией (ЭХо-кГ); элек-
трокардиография; суточный мониторинг ЭкГ 
по Холтеру. по результатам вышеизложенных 
методов исследований выбирался метод моле-
кулярно-генетического анализа: первой группе 
пациентов проведено исследование методом 
прямого автоматического секвенирования всех 
кодирующих экзонов, а также прилегающих 
интронных областей гена taZ; второй груп-
пе — наиболее часто встречающихся микроде-
леций и микродупликаций методом хромосом-
ного микроматричного анализа. 

Результаты. в первую группу пациентов 
были включены 4 мальчика в возрасте от 5 до 
27 месяцев (средний возраст — 12 месяцев) с 
отягощенным семейным анамнезом (в 1 слу-

чае — у старшего брата, умершего в возрасте 1 
года — Нмлж; в двух случаях — пробанды 
являлись двоюродными братьями, при обсле-
довании выявлен дилатационный фенотип не-
компактной кардиомиопатии;  в 1 случае — по 
материнской линии случаи вСС мальчиков до 
1 года). по данным клинического анализа кро-
ви обращала на себя внимание выраженная 
нейтропения (средний уровень нейтрофилов 
составил 0,51*109/л), клинически — выражен-
ная мышечная гипотония, задержка моторного 
развития, сложности с введением прикорма 
(поперхивания). по данным ЭХо-кГ в 3 случа-
ях выявлен Нмлж с дилатацией левого желу-
дочка, в 1 случае — изолированный Нмлж. 
клинически заподозрен синдром Барта, прове-
дено исследование методом прямого автомати-
ческого секвенирования всех кодирующих эк-
зонов, а также прилегающих интронных обла-
стей гена taZ: у двух родственных 
пробандов — в экзоне 02 делеция c.208del в 
гемизиготном состоянии, приводящая к сдвигу 
рамки считывания p.e70sfs*31. в двух других 
случаях в интроне 03 — нуклеотидная замена 
c.338+1g>a в гемизиготном состоянии, кото-
рая может приводить к нарушению сплайсин-
га; и в экзоне 02 гена taZ — нуклеотидная за-
мена c.275a>g в гемизиготном состоянии, 
приводящая к аминокислотной замене p.d92g. 
все выявленные нуклеотидные замены ранее 
не описаны, по данным компьютерного анали-
за (alamut visual, версия 2.10) являются пато-
генными.

во вторую группу пациентов было включе-
но 5 детей (3 девочки, 2 мальчика) в возрасте 
от 2 до 96 месяцев (средний возраст составил 
33,6 месяцев). по данным предоставленной 
медицинской документации, опроса семейный 
анамнез по ССЗ не отягощен. ЭХо-кГ в 3 слу-
чаях выявлено сочетание дилатационного фе-
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нотипа кардиомиопатии с Нмлж, в 2 случа-
ях — изолированный Нмлж. по результатам 
клинического осмотра — множественные стиг-
мы дизэмбриогенеза: относительная брахидак-
тилия, широкие терминальные фаланги паль-
цев, изменение дерматоглифики на ладонях, 
широкий кончик носа и переносье, выступаю-
щий лоб, относительная гипоплазия средней 
трети лица, глубокопосаженные глаза, узкие 
глазные щели, диспластичные, низкопосажен-
ные ушные раковины, задержка психо-мотор-
ного развития, у 3 из 5 детей — судороги. при 
обследовании гормонального профиля — гипо-
тиреоз. методом молекулярно-цитогенетиче-

ского исследования с использованием микро-
матриц высокой плотности проведен анализ 
геномной дНк, в хромосомной области 1p36 
обнаружены делеции разной протяженности.  

Выводы. установление молекулярно-гене-
тического диагноза позволяет проводить пол-
ноценное медико-генетическое консультирова-
ние семей по вопросам последующих беремен-
ностей, а также обеспечить комплексное 
наблюдение за пациентами с привлечением 
специалистов разного профиля для своевре-
менного лечения сопутствующих патологий и 
состояний (неврологов, ортопедов, диетологов, 
гематологов, эндокринологов).




