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Некомпактная кардиомиопатия. Часть II: ограничения визуализирующих методик и генетического 
скрининга, клинические наблюдения 

Вайханская Т. Г.1, Сивицкая Л. Н.2, Курушко Т. В.1, Русак Т. В.1, Левданский О. Д.2, Даниленко Н. Г.2, Давыденко О. Г.2

Совершенствование высокотехнологичных методов визуализации сердца 
и генетического секвенирования нового поколения с внедрением их в ши-
рокую практику значительно расширили возможности диагностики редких 
форм кардиомиопатии. Современные методы визуализации позволяют 
сегодня легко распознавать феномен некомпактного миокарда, однако 
в  клинической практике сохраняются значительные сложности в  диффе-
ренциации нормальных/пограничных паттернов желудочковой гипертра-
бекулярности, морфологического синдрома некомпактного миокарда 
и  некомпактной кардиомиопатии (НКМП). После трех десятилетий иссле-
дований верификация диагноза НКМП по-прежнему представляет серьез-
ную клиническую проблему. Ключевым аспектом этой проблемы является 
отсутствие профессионального рекомендательного консенсуса по стан-
дартизации диагностических критериев НКМП и  малочисленность много-
центровых исследований с  длительным периодом наблюдения семейных 
форм НКМП и  сегрегационным анализом. Человеческая склонность пола-
гаться исключительно на визуальное распознавание объектов и  неоправ-
данный энтузиазм в  отношении новых визуализирующих технологий се-
годня должны сдерживаться более целостным и  комплексным подходом 
к  определению заболевания НКМП. Многообещающим решением этой 
проблемы является разработка многоступенчатого алгоритма диагностики 
НКМП с  интеграцией семейных, морфологических, генетических и  клини-
ческих данных.
В статье представлен краткий литературный обзор диагностической пробле-
мы НКМП с  обсуждением собственных результатов исследования и  сравни-
тельной характеристикой клинико-генетических данных. Для подтверждения 
факта клинической и  молекулярной гетерогенности НКМП приведены крат-
кие клинические наблюдения сложных и  смешанных фенотипов с  деталь-
ным представлением перекрывающихся вариантов НКМП в  классификации 
MOGE(S).

Ключевые слова: некомпактный миокард, некомпактная кардиомиопатия, 
генетика, сердечная недостаточность, сердечные аритмии, внезапная сер-
дечная смерть.
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Non-compaction cardiomyopathy. Part II: limitations of imaging techniques and genetic screening, 
clinical observations

Vaikhanskaya T. G., Sivitskaya L. N., Kurushko T. V., Rusak T. V., Levdansky O. D., Danilenko N. G., Davydenko O. G.

Improvement of high-tech methods of cardiac imaging and new generation se-
quencing with their introduction into widespread practice has significantly ex-
panded the potential of diagnosis of rare cardiomyopathies. Modern imaging me
thods make it easy to reveal the myocardial non-compaction. However, in clinical 
practice, significant difficulties remain in the differentiation of normal/borderline 
patterns of increased ventricular trabecularity, morphology of myocardial non-
compaction and non-compaction cardiomyopathy (NCM). After three decades of 
research, verifying the NCM is still a major clinical challenge. A key aspect of this 

problem is the lack of generally accepted recommendations on the diagnostic cri-
teria for NCM and low number of long-term multicenter studies with segregation 
analysis on familial NCMs. A promising solution is the development of a multistep 
algorithm for the diagnosis of NCM with the integration of familial, morphological, 
genetic and clinical data.
The article presents a brief literary review on NCM diagnosis with a discussion of 
own research and comparative characteristics of clinical and genetic data. To con-
firm the clinical and molecular heterogeneity of NCM, there are brief clinical obser-
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vations of mixed phenotypes with a detailed presentation of overlap NCMs in the 
MOGE(S) classification.

Key words: myocardial non-compaction, non-compaction cardiomyopathy, gene
tics, heart failure, cardiac arrhythmias, sudden cardiac death.
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В настоящее время интерес к  проблеме диагно-
стики “первичных” форм кардиомиопатии (КМП) 
неуклонно растет, этому способствует появление 
в  последние годы новых технологий визуализации 
сердца и  молекулярных методов исследования гене-
тических триггеров и эпигеномных факторов. 

Традиционно, классический подход к  диагно-
стике КМП состоит из определения симптомов или 
признаков болезни с  последующим целенаправлен-
ным клинико-инструментальным и/или лаборатор-
ным исследованием, которые либо подтверждают, 
либо опровергают предполагаемое заболевание. 
Однако диагноз некомпактного миокарда (НКМ) се-
годня устанавливается преимущественно в результа-
те визуализирующего метода исследования (и неред-
ко является случайной находкой у  бессимптомных 
пациентов при ультразвуковом скрининге) на осно-
вании факта обнаружения 3 и  более желудочковых 
трабекул, нормального или тонкого уплотненного 
слоя миокарда с соотношением некомпактного слоя 
(НКС) к компактному слою (КС) — так называемой 
индексированной толщины НКМ  — НКС/КС >2 
и  наличия глубоких межтрабекулярных углублений, 
которые сообщаются с  полостью левого желудочка 
(ЛЖ) [1]. Без комплексного учета клинических дан-
ных (семейная история и  наследственность, сопут-
ствующая нейромышечная патология, осложнения 
в  виде сердечной недостаточности (СН), тромбоэм-
болии или аритмии), а иногда без длительного дина-
мического наблюдения и  обследования родственни-
ков, клиницистам сегодня сложно интерпретировать 
этот феномен, т. к. НКМ ЛЖ или правого желудочка 
(ПЖ) может представлять и  пограничный вариант 
нормальной гипертрабекулярности, и  изолирован-
ный морфологический признак, и фенотип, и тяже-
лое заболевание.

Морфологическим признаком принято считать 
индивидуальную характеристику, такую как цвет глаз 
или папиллярные кожные линии. Фенотип  — это 
более широкое определение совокупности несколь-

ких наблюдаемых признаков, детерминируемых 
различными генетическими факторами (влияние 
генотипа) и  дополнительно модулируемых внеш-
ними факторами окружающей среды (эпигеномное 
влияние), что в конечном итоге формирует видимое 
выражение определенного генетического признака. 
Патологический фенотип с  многочисленными при-
знаками, симптомами, с  неблагоприятными клини-
ческими проявлениями, требующими терапевтиче-
ского или хирургического вмешательства, принято 
считать заболеванием. В этой концептуальной струк-
туре феномену НКМ принадлежат все перечислен-
ные позиции. Как морфологический признак сам 
по себе изолированный НКМ не является заболева-
нием, т. к. существует значительная индивидуальная 
вариабельность трабекулярного строения миокарда. 
Как фенотип НКМ может быть и  генетически обу-
словленным, и  дополнительно модифицированным 
внешними факторами  — например, хорошо извест-
но, что толщина стенки, степень трабекулярности 
и  размеры ЛЖ могут компенсаторно увеличиваться 
вследствие адаптации к  объемной перегрузке при 
клапанной патологии, при чрезмерных физических 
нагрузках у  высококвалифицированных спортсме-
нов [2] и  при увеличении объема циркулирующей 
крови во время беременности [3]. Но эти измене-
ния способны регрессировать и  являются обрати-
мыми (в  большинстве случаев)  — например, после 
хирургической коррекции клапанных пороков или 
устранения экстремальных нагрузок, после родораз-
решения. Подобные обратимые ремоделирующие 
изменения наблюдаются также при “вторичных” ди-
латационных фенотипах тахиаритмического, пери-
партального, токсического и воспалительного генеза 
[4] после устранения каузальных факторов. И, безу
словно, НКМ может представлять серьезное забо-
левание, если наряду с  морфологическими призна-
ками НКМ присутствуют облигатные клинические 
признаки, поддерживающие диагноз КМП: положи-
тельный семейный (или генетический) анамнез, ней-



88

Российский кардиологический журнал 2020; 25 (12) 

88

ходов, с  семейным скринингом и  сегрегационным 
анализом гено- и  фенотипических корреляций. 
В  нозологической классификации MOGE(S), пред-
ложенной Всемирной сердечной федерацией, клас-
сификационные понятия объединены оптимальным 
компромиссом между генетическими и  клинико-
морфологическими принципами разделения КМП. 
Авторы классификации MOGE(S), разработан-
ной в  2014г, предложили более простые дефиниции 
НКМП: а) определение в виде отдельного и самосто-
ятельного фенотипа и б) в сочетании с другими пер-
вичными КМП — с ГКМП, РКМП, ДКМП и АПЖК 
[6]. В  классификации MOGE(S) буквенным кодом 
отражаются: морфофункциональный фенотип  — M 
(morphofunctional), вовлечение в процесс различных 
органов и  систем  — O (organ involvement), тип на-
следования  — G (genetic or familial inheritance), эти-
ология кардиомиопатии  — E (etiological annotation) 
и  стадия СН  — S (Heart Failure Stage). Так, НКМП 
может быть классифицирована как самостоятель-
ная форма КМП (М[NC]), так и в сочетании с ГКМП 
(M[NC+H]), АПЖК (M[NC+А]) или ДКМП (M[NC+D]). 

Развитие и  широкое применение в  последние 
годы высокопроизводительного секвенирования 
нового поколения (NGS, от англ. next generation 
sequencing) способствует выявлению множества по-
тенциальных генетических причин НКМП. Однако 
одной из самых важных проблем, которые сопро-
вождают технологию NGS, является сложная ин-
терпретация обнаруженных вариантов неизвестно-
го клинического значения (VUS, от англ. variant of 
unknown significance). Большое количество тестиру-
емых генов при таргетном или экзомном секвениро-
вании приводит к  ряду нежелательных результатов, 
которые получили название “геномное цунами”, 
т. к. выявление генетических факторов риска дру-
гих заболеваний, обнаружение неизвестных вари-
антов и  новых мутаций требуют от молекулярных 
биологов и  клинических генетиков весомых и  тру-
доемких доказательств патогенности или доброка-
чественности идентифицированных вариантов [7]. 
Неопределенные генетические результаты не толь-
ко затрудняют диагностический поиск в  процессе 
мультидисциплинарного взаимодействия специалис- 
тов при верификации редкого или тяжелого инва-
лидизирующего заболевания, но и  психологически 
сложны для пострадавших от “непонятной” болезни 
членов семьи с ограниченным пониманием генетики 
и стрессом от генетического тестирования с неодно-
значными результатами.

Таким образом, сегодня, несмотря на значитель-
ный прогресс в  генетической диагностике НКМП 
(благодаря технологиям высокопроизводительно-
го NGS), проблема сложной и  неоднозначной ин-
терпретации данных не теряет своей актуально-
сти. Более того, многие из генетических мутаций, 

ромышечная патология, значимые изменения элек-
трокардиограммы (ЭКГ) (патологический Q зубец, 
фрагментированный или широкий QRS комплекс, 
нарушение проводимости), желудочковые и  надже-
лудочковые аритмии, сократительная или систоли-
ческая/диастолическая дисфункция миокарда, СН, 
тромбоэмболические осложнения и/или синкопе [5].

Если в  отношении патогенеза, классификации, 
диагностики и  прогноза дилатационной (ДКМП), 
гипертрофической (ГКМП), рестриктивной (РКМП) 
и  аритмогенной правожелудочковой кардиомио-
патии (АПЖК) на сегодняшний день существуют 
довольно четкие дефиниции, экспертные междуна-
родные соглашения и рекомендации, общепринятые 
модели (калькуляторы) риск-стратификации, то в от-
ношении нозологической самостоятельности, этио
патогенеза, критериев диагностики и  прогноза не-
компактной кардиомиопатии (НКМП) сохраняется 
много нерешенных вопросов, разночтений и проти-
воречивых мнений [1-6]. 

Так, с  внедрением в  клиническую практику маг-
нитно-резонансной томографии (МРТ), позволя-
ющей сканировать миокард с  высоким качеством 
разрешения, диагностика НКМ значительно улуч-
шилась, но с  учетом выраженной (и  не вполне изу
ченной) степени индивидуальной вариабельности 
трабекулярного строения миокарда, при отсутствии 
стандартизованных диагностических критериев, 
чрезвычайно усложнилась проблема интерпрета-
ции клинической значимости НКМ и  верификации 
диагноза НКМП. К  тому же НКМ часто встреча-
ется в  сочетании с  другими КМП (ДКМП, ГКМП, 
РКМП, АПЖК), врожденными пороками сердца, 
мышечными дистрофиями и  моногенными гене-
тическими синдромами. Обновлений, уточнения 
и  унификации также требует классификация, т. к. 
уникальная специфика НКМ может быть независи-
мой самостоятельной нозологией (распространен-
ность НКМП выше в младенческой и детской попу-
ляции), перекрывающимся (overlapping) фенотипом 
с  другими формами КМП (ДКМП, РКМП, ГКМП) 
или сопутствующим анатомическим синдромом мо-
ногенных заболеваний и врожденных аномалий раз-
вития сердца.

Cогласно классификации Американской кар-
диологической ассоциации НКМП выделена в  от-
дельную первичную КМП. Однако дефиниции Ев
ропейского общества кардиологов определяют НКМ 
как неклассифицируемую КМП. Такой подход отра-
жает существующую клиническую неопределенность 
в интерпретации НКМ. Ключевыми аспектами этой 
проблемы являются отсутствие профессионального 
рекомендательного консенсуса по стандартизации 
диагностических критериев НКМП, малочислен-
ность многоцентровых исследований с  длительным 
периодом наблюдения и  оценкой клинических ис-
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Таблица 1
Эволюция морфологических (ЭхоКГ и МРТ) критериев НКМ

ЭхоКГ-критерии НКМ
Chin, et al. (1990)
Калифорнийские критерии

•  Избыточная трабекулярность верхушки и свободной стенки ЛЖ
•  Глубокие межтрабекулярные углубления, сообщающиеся с полостью ЛЖ 
•  2-слойная структура миокарда, отношение НКС/КС ≥2
•  Парастернальная оценка по короткой оси в конце диастолы
•  Средний и апикальный уровень ЛЖ
•  Нет других врожденных пороков сердца

Öchslin, et al. (2000),
Jenni, et al. (2001)  
Цюрихские критерии

•  Избыточная трабекулярность верхушки и свободной стенки ЛЖ 
•  Глубокие межтрабекулярные углубления, сообщающиеся с полостью ЛЖ
•  2-слойная структура миокарда, отношение НКС/КС >2 при парастернальной оценке верхушечных и среднебоковых 
сегментов ЛЖ по короткой оси в конце систолы 
•  Нет других врожденных или приобретенных заболеваний сердца

Stöllberger, et al.  
(2004, 2011, 2013)
Венские модифицированные 
критерии

•  Более 3 видимых трабекулярных образований вдоль ЛЖ (такой же эхогенности, что и миокард), расположенных 
апикально по отношению к папиллярным мышцам и видимых в одной плоскости изображения с оценкой эндокардиальной 
границы в конце диастолы (исключить гипертрофию папиллярных мышц, аберрантный мышечный тяж, дифференцировать 
с ложными сухожилиями)
•  Трабекулы движутся синхронно с уплотненным миокардом и образуют неуплотненную часть двухслойной структуры 
миокарда с лучшей визуализацией в конце систолы
•  Наличие перфузии в межтрабекулярных углублениях из желудочковой полости (визуализация кровотока) в конце 
диастолы при цветном допплере или при контрастной ЭхоКГ 
•  Из-за отсутствия унифицированных стандартов нет измерений толщины слоев миокарда и расчета соотношения НКС с КС 
•  Апикальная оценка в четырехкамерной позиции

Belanger, et al. (2008)  
Нью-Йоркские критерии

•  2-слойная структура миокарда, отношение НКС/КС >2
•  Парастернальная оценка по короткой оси в конце систолы
•  Оценка верхушки ЛЖ, среднебоковых и средне-нижних сегментов
•  Нет других врожденных или приобретенных заболеваний сердца

Engberding, et al. (2010)
Немецкие критерии 
(комбинация Цюрихских
и Венских критериев)

•  Наличие минимум 4 видимых трабекул с глубокими межтрабекулярными углублениями
•  Визуализация кровотока между полостью ЛЖ и углублениями с помощью цветного допплера или ЭхоКГ 
с контрастированием
•  2-слойная структура миокарда, отношение НКС/КС ≥2
•  Оценка в систолу верхушки, нижней, средней и боковой стенки ЛЖ
•  Нет никакой другой патологии сердца

Gebhard, et al. (2012)
Цюрихские модифицированные 
критерии

Дополнительный критерий для предотвращения гипердиагностики НКМП: 
•  максимальная толщина компактного слоя в систолу <8 мм (критерий специфичен для НКМП и позволяет 
дифференцировать НКМП с нормальным паттерном трабекулярности и гипертрофией миокарда)

Paterick, et al. (2012)
Висконсинские критерии

Предложен единый критерий 2D ЭхоКГ в М-режиме — соотношение НКС/КС >2 в конце диастолы при парастернальной 
оценке по короткой оси 

Caliskan, et al. (2012)
Роттердамские критерии

•  Клинические признаки и/или ЭКГ изменения в сочетании с морфологическими критериями: 
—  аномальное строение ЛЖ с утолщением стенки за счет гипертрабекулярности и двухслойного миокарда
—  соотношение НКС/КС >2 в конце систолы
—  отсутствие гипертрофии МЖП (толщина <12 мм)
—  отсутствие хронической перегрузки объемом или давлением из-за структурных или патофизиологических состояний 
(гипертония, клапанные пороки и т. д.)
—  систолическая дисфункция ЛЖ
•  При наличии морфологических критериев НКМ, но при сохранении нормальной сердечной функции и отсутствии 
кардиальных симптомов, семейного анамнеза или ЭКГ изменений целесообразно расценивать НКМ  
как доброкачественный признак (с осторожностью оценивать у чернокожих пациентов африканского происхождения, 
особенно при занятиях интенсивными видами спорта)

МРТ критерии
Petersen, et al. (2005,
Соединенное Королевство)

•  Двухслойная структура миокарда с соотношением НКС/КС >2,3 при оценке в конце диастолы по длинной оси 
в 4-камерной проекции
•  Верхушка из анализа исключается

Jacquier, et al. (2010, Франция) •  Двухслойная структура миокарда с соотношением массы НКМ к общей массе ЛЖ или ПЖ >20% при оценке в конце 
диастолы по длинной оси и короткой оси

Grothoff, et al. (2012, Германия) •  Масса НКС/КC >25%
•  Индекс массы НКМ, корригированной к площади поверхности тела >15 г/м2

•  Соотношение НКС/КC ≥3 во всех сегментах, за исключением верхушки
•  Соотношение НКС/КC ≥2 в базальных сегментах нижней, нижнебоковой и переднебоковой стенки
•  Оценка в конце диастолы по короткой оси

Captur, et al. (2013, Соединенное 
Королевство)

•  Фрактальный анализ с математической оценкой размеров НКМ в конце систолы по короткой оси
•  Глобальный фрактальный показатель ≥1,26
•  Верхушечный фрактальный показатель ≥1,3

Сокращения: КС — компактный слой, ЛЖ — левый желудочек, МЖП — межжелудочковая перегородка, НКМ — некомпактный миокард, НКМП — некомпактная 
кардиомиопатия, НКС — некомпактный слой, ПЖ — правый желудочек, ЭКГ — электрокардиограмма, ЭхоКГ — эхокардиография.
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идентифицируемых при НКМП, являются общими 
и для других КМП, в частности, для ДКМП, ГКМП, 
РКМП и  АПЖК [8]. Вместе с  тем, помимо генети-
ческой гетерогенности НКМП, существует и  зна-
чительная клиническая вариабельность [9]. Крайне 
неоднородной является и  этиология  — ишемия, 
токсическое/воспалительное поражение, клапан-
ные дефекты (в  дополнение к  генетическим причи-
нам) способны приводить к  развитию как ДКМП, 
так и НКМП; сочетание нескольких этиологических 
факторов также могут являться причиной развития 
любой формы КМП. Однако детальные аспекты па-
тогенеза НКМП, взаимодействия генетических, про-
теомных и эпигеномных факторов сегодня еще пол-
ностью не изучены. 

На протяжении трех последних десятилетий со-
вершенствовались критерии диагностики НКМП, 
количественные признаки претерпевали неоднократ-
ные модификации. Эволюция международных диа-
гностических критериев НКМП (Калифорнийские, 
Венские, Нью-Йоркские, Цюрихские, Немецкие, 
Роттердамские и др.) представлена в таблице 1 [10-12]. 

С начала 1990-х годов в  многочисленных иссле-
дованиях доминировали аспекты изучения мор-
фологических критериев НКМ, в  результате кото-
рых авторами был предложен ряд диагностических 
критериев для оценки морфологического субстрата 
НКМП. Согласно этим критериям были приняты 
следующие количественные показатели  — конечно-
систолическое соотношение НКС/КC >2 при транс-
торакальной эхокардиографии (ЭхоКГ) по корот-
кой оси или соотношение НКС/КC >2,3 при МРТ 
оценке в конце диастолы по длинной оси (не менее, 
чем в  двух сегментах). Позже Jacquier A, et al. (2010) 
предложили определять НКМ на основании оценки 
конечно-диастолического соотношения массы НКС 
к  общей массе желудочка (>20%), а  Grothoff M, et 
al. (2012) дополнили диагностические критерии по-
казателем индексированной массы НКМ, корриги-
рованной к  площади поверхности тела [13]. Авторы 
Captur G, et al. (2013) предложили математическую 
модель оценки НКМ с  использованием фракталь-
ного анализа изображений [14]; позже Stacey R, et al. 
(2015) авторизовали новый метод телединамического 
определения индексов соотношения НКС/КС в  ко-
нечных фазах систолы и  диастолы по короткой оси 
[15]. Однако исследования последних лет показали, 
что использование только количественного критерия 
НКМ (пороговый уровень индекса НКС/КС, коли-
чество трабекул) не является оптимальным методом 
диагностики. Так, в  исследованиях Kawel N, et al. 
(2012) продемонстрирована низкая специфичность 
критериев Petersen (43% ложноположительных ре-
зультатов в большой когорте здоровых добровольцев, 
n=1000) [16]; в  исследовании Weir-McCall JR, et al. 
(2016) была подтверждена невысокая специфичность 

морфологических критериев (Petersen et Stacey) 
у здоровых волонтеров (n=1480) [17]. В последние го-
ды активно изучается валидность критериев Captur G, 
et al. (2013), и  по данным некоторых исследований 
эти критерии обнадеживают более высокими показа-
телями специфичности и чувствительности [18].

Таким образом, после трех десятилетий исследо-
ваний НКМ диагноз НКМП по-прежнему представ-
ляет собой серьезную проблему для клиницистов. 
Первая дилемма состоит в том, чтобы отличить нор-
мальный вариант трабекулярности от патологиче-
ского. Важно признать, что сеть тонких мышечных 
пучков в  верхушечных сегментах ЛЖ представляют 
собой нормальную трабекулярную структуру. Авторы 
Boyd M, et al., Keren A, et al., Loukas M, et al. (1998-
2007гг) в  результате анализа серии аутопсийных 
данных сообщили о  распространенности гипертра-
бекулярности (>2 выраженных трабекул) в 36% нор-
мальных сердец; в  11,6% исследователи обнаружили 
ложные сухожилия с множественными точками фик-
сации и  дополнительные папиллярные мышцы, ко-
торые при различных методах визуализации способ-
ны “имитировать” патологические трабекулы [19]. 
Вторая дилемма  — дифференциация смешанных 
фенотипов НКМП. Некоторые пациенты с  НКМП 
демонстрируют генетическое и  фенотипическое 
сходство с  ГКМП, АПЖК, ДКМП и  РКМП. По 
крайней мере восемь различных фенотипов НКМП 
существуют, все эти подтипы имеют разные риски, 
прогнозы и лечение [1, 5, 6]. И если изолированный 
подтип НКМ характеризуется доброкачественным 
течением и  при отсутствии тяжелых аритмий имеет 
хороший прогноз, сопоставимый с общей популяци-
ей здоровых лиц, то сочетанные гипертрофические 
и  дилатационные подтипы НКМП, так называемые 
смешанные фенотипы (чаще всего обусловленные 
метаболической или митохондриальной патоло-
гией и  характеризующиеся гипертрофией, дилата-
цией и  систолической дисфункцией), ассоцииру-
ются с  высоким риском преждевременной смерти. 
Рестриктивно-подобный фенотип  — самый редкий 
вариант НКМП — характеризуется расширением ле-
вого предсердия или бипредсердной дилатацией с тя-
желой диастолической дисфункцией; этот фенотип, 
подобно РКМП, имеет крайне неблагоприятный 
прогноз, как правило, из-за связанных с  аритми-
ей внезапных сердечных событий или резистентной 
к терапии СН с сохраненной фракцией выброса [20]. 

Результаты анализа гетерогенной генетической 
составляющей и  клинической вариабельности ко-
горты пациентов с  НКМП в  представленном нами 
исследовании [21] и  ряде опубликованных работ [9, 
22-24] отражают текущую неопределенность в  отно-
шении патогенеза и  отсутствие четких генотип-фе-
нотипических корреляций, а  также подтверждают 
возможность существования сложного континуума 
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фенотипической экспрессии “саркомерной” КМП. 
Так, в  нашем исследовании [21] обнаружены следу-
ющие закономерности: 1) идентифицирована высо-
кая частота (63,3%) смешанных форм НКМП и под-
типов, перекрывающихся с  другими КМП (подти-
пы ДКМП, АПЖК и  ГКМП); 2) подтвержден факт 
“общности” саркомерных генов-кандидатов НКМП 
с  другими первичными формами КМП; в  данной 
когорте генетический профиль с  наиболее распро-
страненными патогенными вариантами в генах TTN, 
MYBPC3 и MYH7 оказался наиболее близким к спек-
тру генов-кандидатов ДКМП (по данным литерату-
ры, частота мутаций TTN при ДКМП составляет от 
13 до 25%) и ГКМП (с преобладанием мутаций в ге-
нах MYBPC3 и MYH7) [9, 22]; варианты в генах сар-
комера составили 57,9% всех мутаций; 3) выявлено 
отсутствие статистически значимого влияния индек-
са НКМ (соотношение НКС/КС) — основного мор-
фологического диагностического критерия НКМ  — 
на развитие жизнеопасных аритмических событий, 
других осложнений и неблагоприятных клинических 
исходов. 

Все выше перечисленное ставит под сомнение 
существование отдельной (самостоятельной) нозо-
логической формы НКМП у  взрослых пациентов 
и  свидетельствует в  пользу наличия сложных мор-
фологических подтипов других форм КМП (ДКМП, 
ГКМП и  АПЖК) или моногенных сопутствующих 
синдромов (Нунан, Данон). Высока вероятность су-
ществования неизвестных пока сложных механизмов 
патогенеза “саркомерных” КМП, которые “способ-
ны переключать” звенья патофизиологического ка-
скада “на путь развития” в  тот или иной фенотип, 
однако эта гипотеза требует дальнейшего тщатель-
ного изучения и подтверждения. Проблема заключа-
ется в  том, что мутации в  НКМП-ассоциированных 
генах, как, например, гены, кодирующие саркомер-
ные белки, могут приводить к развитию совершенно 
разных фенотипов КМП. Например, мутации в гене 
MYH7 вызывают развитие НКМП, ГКМП, ДКМП 
и РКМП [8]. В исследовании van Waning JI, опубли-
кованном в  2018г [23], проведен анализ данных 327 
пациентов с  НКМП: мутации в  саркомерных генах 
MYH7, MYBPC3 и TTN составили 71% от всех выяв-
ленных вариантов, а систолическая дисфункция ЛЖ 
чаще встречалась у  пациентов с  множественными 
мутациями и TTN вариантами (интересно, что паци-
енты с мутациями MYH7 имели лучший прогноз).

Таким образом, выраженная генетическая гетеро-
генность НКМП, значительная клиническая вариа-
бельность с  перекрыванием морфофункциональных 
фенотипов, сложные механизмы патогенеза и  не-
однозначность генотип-фенотипических корреляций 
вызывают много вопросов, которые еще далеки от 
решения. Дополнительной сложностью является от-
сутствие стандартизованных критериев диагностики 

НКМП и  неоднозначная клиническая интерпрета-
ция феномена НКМ.

Сегодня для улучшения диагностики НКМП вос-
требованы более специфичные и  точные критерии. 
Но критерии современных визуализирующих ме-
тодик  — это ещё не клинический диагноз НКМП. 
Маловероятным представляется тот факт, что муль-
тимодальные технологии визуализации окажут ре-
шающее значение в разрешении сложной проблемы 
дифференциальной диагностики истинного рас-
стройства сердечного эмбриогенеза и  гипертрабе-
кулярности миокарда. Общечеловеческая склон-
ность полагаться исключительно на визуальное рас-
познавание объектов и  неоправданный энтузиазм 
в  отношении новых визуализирующих технологий 
должны сдерживаться более целостным и комплекс-
ным подходом к  определению заболевания НКМП. 
Необходимо тщательно учитывать все клинические 
данные с проведением интегрального анализа генеа
логических, морфологических, инструментальных 
и  генетических результатов исследований, с  учетом 
“относительности” (в  прямом и  переносном смыс-
ле) основного количественного критерия  — соот-
ношения НКС/КС. Так, при уменьшении толщины 
компактного мышечного слоя желудочковой стенки 
соотношение НКС/КС будет “выше”, а  при гипер-
трофии миокарда индекс НКС/КС относительно 
утолщенного КС, соответственно, будет “ниже”. 
Однако данные всех методов визуализации крайне 
важны для клинической оценки, лечения и прогноза. 

Так, выявление аневризматически истонченного 
компактного слоя (рис. 1А) с пристеночным тромбо-
зом или вклиниванием тромбов в межтрабекулярные 
углубления, которые нередко встречаются у  паци-
ентов с НКМП при сопутствующей дилатации и ги-
покинезии ЛЖ, определяют необходимость назна-
чения антикоагулянтной терапии. Нередко присут-
ствующий ДКМП-подобный фенотип у  пациентов 
с НКМП со значительным расширением и дисфунк-
цией ЛЖ оказывает столь выраженный негативный 
модулирующий эффект, что диктует в  ряде случаев 
проведение трансплантации сердца (рис. 1В). На ри-
сунке 1 для сравнения представлены 3 клинических 
наблюдения ДКМП-подобных вариантов НКМП 
с  МРТ изображениями и  нозологическими бук-
венными кодами заболевания по классификации 
MOGE(S). 

Следует отметить, что для интерпретации клини-
ческих проявлений, результатов морфофункциональ-
ной визуализации и генетических данных до сих пор 
ещё не установлены четкие НКМП-специфические 
правила и  точные критерии. Диагнозы, такие как 
НКМП с  дилатационным фенотипом или ДКМП 
в  сочетании с  НКМП, используются равнозначно 
для описания сложных фенотипов. Однако при на-
личии сочетанных (НКМП+ДКМП, НКМП+АПЖК 
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или НКМП+ГКМП) и  смешанных форм КМП 
(НКМП+ДКМП+ГКМП) целесообразно выделять 
ведущий (доминирующий) фенотип, если это воз-
можно, с  указанием сопутствующего. В  ожидании 
идеальных дефиниций и  новых диагностических 
критериев, для детализации морфофункциональных 
фенотипов НКМП в  клинической практике целесо-
образно использовать описательную буквенно-коди-
руемую классификацию MOGE(S) с выделением до-
минирующих форм/подтипов КМП (рис. 1-3).

Так, при НКМП, наряду с  дилатацией, нередко 
встречается и  гипертрофия ЛЖ (рис.  2), затрудняю-
щая как количественную морфологическую оценку 
НКМ, так и  клиническую интерпретацию. И  хотя 

НКМ обычно не распространяется на межжелудоч-
ковую перегородку, в редких случаях может быть во-
влечена и перегородка; в таких случаях очень сложно 
дифференцировать НКМП с ГКМП, т. к. можно рас-
сматривать НКМ и как независимый признак (само-
стоятельная форма), и как часть ГКМП, и как соче-
тание фенотипов ГКМП и НКМП (рис. 2А).

В целом, как показывают наши исследования, 
НКМ может встречаться при всех формах КМП, 
включая и  АПЖК, а  также при системных и  син-
дромальных заболеваниях. Дилатационные и  гипер-
трофические подтипы могут присутствовать как при 
бивентрикулярных, так и моновентрикулярных (ЛЖ 
или ПЖ) формах НКМП. В представленной когорте 

А Б В

Клиническое наблюдение Классификация MOGE(S)

А (пациент 29С) MNC+D OHGDe novoEG-TTN [р.E13080X] + RYR2 [p.L1686F]SC-III

Б (пациент 11К) MNC+D OHGADEG-MYH7 [р. A373V] + ACTC1 [p.S283G]SB-II

B (пациент 37Б) MD+NC OHGADEG-SLC25A4 [p.A123D]SD-IV→HTx

Рис. 1. МРТ изображения в двух проекциях и международная MOGE(S) классификация трех фенотипов с дилатационным подтипом НКМП.
Примечание: А) клинический случай 29С дигенного носительства гетерозиготных мутаций в генах TTN и RYR2 с манифестацией НКМП в сочетании с незна-
чительной гипертрофией МЖП (12-13 мм) в 15-летнем возрасте и трансформацией в дилатационный фенотип через 7 лет (стрелкой указана зона истончения 
задне-верхушечного сегмента с визуальной перцепцией “двух верхушек” ЛЖ); Б) клиническое наблюдение пациента 11К с аутосомно-доминантным наследова-
нием НКМП и формированием к 26 годам дилатационного подтипа с систолической дисфункцией ЛЖ; семейный ДКМП-подобный фенотип НКМП ассоциирован 
с дигенным гетерозиготным носительством мутаций (MYH7+ACTC1); в семье документированы 4 случая ВСС; В) клинический случай 37Б семейного заболевания 
НКМП с доминирующим фенотипом ДКМП (мутация в гене SLC25A4) с 2 случаями ранней смерти родственников (причины — декомпенсация СН и ВСС); паци-
енту через 3 года после манифестации СН была проведена ТС.
Сокращения: ДКМП — дилатационная кардиомиопатия, ВСС — внезапная сердечная смерть, ЛЖ — левый желудочек, МЖП — межжелудочковая перегородка, 
НКМП — некомпактная кардиомиопатия, СН — сердечная недостаточность, ТС — трансплантация сердца.
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[21] у  55,1% пациентов выявлен бивентрикулярный 
НКМ, однако дилатационное ремоделирование на-
блюдалось не у всех пациентов. Так, на рисунке 3 для 
сравнения представлены МРТ изображения бивен-
трикулярного НКМ у  пациентов с  морфофункцио-
нальными изменениями сердца различной степени 
выраженности. 

В исследовании Andreini D, et al. [24] авторы про-
вели анализ тромбоэмболических осложнений, го-
спитализаций по поводу СН, желудочковых аритмий 
и летальных исходов в 4-летний период наблюдения 
у  113 пациентов с  НКМП (выборка из 5 центров). 
Авторы обнаружили, что степень выраженности 
и локализация НКМ (топика, размеры и количество 
трабекул, индекс НКС/КС по данным МРТ) имели 
меньшую прогностическую значимость для анали-
зируемых конечных точек, чем признаки СН и такие 
параметры, как расширение ЛЖ, систолическая дис-
функция и  фиброз. Напротив, у  лиц с  отсутствием 
дилатации и  с  сохранной контрактильной способ
ностью ЛЖ прогноз был благоприятный. 

Исследователи Aung N, et al. (2020) опубликова-
ли похожие данные [25] в  результате метаанализа 28 
исследований, включающих 2501 пациентов с  НКМ 
(средний возраст 46±7 лет; медиана наблюдения 2,9 
лет). Авторы с  помощью мета-регрессионного ана-
лиза определили фракцию выброса ЛЖ (но не ин-
декс НКМ) в  качестве независимого прогностиче-
ского фактора, определяющего неблагоприятный 
исход НКМП (смерть от всех причин, инсульт или 
системная эмболия, СН, трансплантация сердца, им-
плантация кардиовертера-дефибриллятора).

В 2020г Ross S, et al. опубликовали результаты ме-
таанализа 59 исследований с  изучением эпидемио
логии НКМ у  взрослых [26]. Авторы сравнили рас-
пространенность НКМ в  различных когортах: груп- 
пы пациентов с  сердечно-сосудистыми заболевания-
ми, репрезентативные добровольцы, здоровые люди, 
спортсмены и пациенты с экстракардиальными забо-
леваниями. Самым удивительным результатом этого 
исследования оказался поразительный факт “ано-
мально высокой” распространенности НКМ у  здо-

А Б В

Клиническое наблюдение Классификация MOGE(S)

А (пациент 33М)

Б (пациент 49К)

B (пациент 16C)

MH+NCOHGADEG-MYBPC3 [p.R346H] + SDHA  [p.S456L]SC-III

MNC+D+HOHGADEG-ACTN2 [р.R89C]SC-III

MNC+D+H[�ALT,�AST,�LDH]OH+M[�sCK]GAREG-HADHA [p. E510Q]SD-IV

Рис. 2. МРТ изображения в двух проекциях и международная MOGE(S) классификация смешанных фенотипов НКМП с признаками НКМП+ДКМП+ГКМП.
Примечание: А) клинический случай 33М cемейной формы ГКМП в сочетании с НКМП (доминирует обструктивная гипертрофия МЖП; визуализируется неком-
пактное строение верхушки и  передней стенки ЛЖ, гипертрабекулярность МЖП); фенотип обусловлен носительством двух гетерозиготных мутаций в  генах 
MYBPC3 и SDHA; Б) клиническое наблюдение 49К со смешанным дилатационно-гипертрофическим фенотипом НКМП, детерминированным миссенс мутацией 
в гене ACTN2; В) клинический случай 16C: смешанный фенотип НКМП с гипертрофией и дилатацией обоих желудочков, с синдромом Вольфа-Паркинсона-Уайта 
и явлениями цитолиза (повышение уровней аланинаминотрансферазы, аспартатаминотрансферазы, лактатдегидрогеназа, креатинфосфокиназа), с субклини-
ческой мышечной дистрофией и быстро прогрессирующей СН с формированием доминирующего фенотипа ДКМП с ЖТА; выявлено носительство патогенной 
гомозиготной мутации в гене HADHA.
Сокращения: ГКМП — гипертрофическая кардиомиопатия, ДКМП — дилатационная кардиомиопатия, ЖТА — желудочковые тахиаритмии, МЖП — межжелудоч-
ковая перегородка, НКМП — некомпактная кардиомиопатия, СН — сердечная недостаточность.
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ровых людей и  у  лиц с  экстракардиальной патоло-
гией. Независимо от способа визуализации, у спорт
сменов (по данным МРТ  — 36,2%; с  помощью 
ЭхоКГ исследования — в 2,21% случаев) и пациентов 
с  внесердечными заболеваниями (27,3%  — при ис-
пользовании МРТ и 3,16% — по данным ЭхоКГ) об-
наружена самая высокая распространенность НКМ; 
далее по убывающей следовали контрольная группа 
здоровых и  репрезентативная когорта добровольцев 
(15,03% и 19,7%, соответственно, при МРТ анализе; 
и 1,05% — по данным ЭхоКГ), беременные первенца-
ми женщины (18,6% случаев НКМ при ЭхоКГ) и па-
циенты с  сердечной патологией (9,76%  — при МРТ 
исследовании и  0,90%  — при ЭхоКГ визуализации). 

Таким образом, НКМ отличается значительной 
индивидуальной вариабельностью, особенно у  здо-
ровых лиц, не имеющих сердечных заболеваний 
или других признаков, указывающих на патологию 

миокарда. Структура НКМ у  взрослого населения 
представлена фенотипами физиологической адапта-
ции (спорт, беременность и др.), вариантами погра-
ничной нормы и  патологическими заболеваниями. 
Диагностика НКМ сегодня улучшилась благодаря 
широкому внедрению МРТ визуализации; но клини-
ческое значение феномена НКМ остается до конца 
неясным, существуют объективные предпосылки как 
для гипердиагностики (с вытекающей сомнительной 
целесообразностью медикаментозного лечения и на-
блюдения), так и для гиподиагностики (с игнориро-
ванием важности последующего наблюдения и тера-
певтического вмешательства).

Заключение
В последние годы появляется все больше науч-

ных публикаций с  аналитическим изучением моле-
кулярных и эпигеномных триггеров НКМП [20, 23-28]. 

А Б В Г

Клиническое наблюдение Классификация MOGE(S)

А (пациент 15Ц)

Б (пациент 3C)

B (пациент 27Д)

Г (пациент 41С)

MNCOHGDe novoEG-MYBPC3 [р. E1265V]+MYBPC3 [p.C1266R]SA-I

MNC+DOHGADEG-MYH7 [р.R108C] + TTN [p.L24087P]SB-II

MNC+D+H [Danon]OHGde novoEG-[LAMP2: c.864+1С>T] SD-IV→HTx

MNC+D+H [Noonan]OHGde novoEG-[RAF1:p.S257L] SD-IV

Рис. 3. МРТ изображения в 2 проекциях и международная MOGE(S) классификация различных морфофункциональных вариантов бивентрикулярной НКМП. 
Примечание: А) клинический случай 15Ц: бивентрикулярная форма НКМП без дилатации и систолической дисфункции, но с клинически значимой ЖЭС (индекс 
эктопии до 15% ЖЭС/сут.) и локальной сократительной дисфункцией (средние и базально-боковые сегменты GLS=-14,5%); НКМП ассоциирована с двумя мута-
циями в цис-положении в гене MYBPC3; Б) клиническое наблюдение 3C: дилатационный фенотип с бивентрикулярной НКМП, ассоциированный с двойной гете-
розиготной мутацией в генах MYH7 и TTN; В) клинический случай 27Д: НКМП у женщины 49 лет с сочетанным фенотипом бивентрикулярной НКМП, гипертрофией 
и дилатацией ЛЖ, с развитием доминирующего фенотипа ДКМП (болезнь Данона с LAMP2 мутацией); в связи с прогрессирующей и резистентной к терапии СН 
выполнена ТС; Г) клинический случай 41С нераспознанного в детстве Нунан синдрома (мутация в гене RAF1) с выраженным бивентрикулярным НКМ, гипертро-
фией обоих желудочков и значительной дилатацией всех камер сердца.
Сокращения: ДКМП  — дилатационная кардиомиопатия, ЖЭС  — желудочковая экстрасистолия, ЛЖ  — левый желудочек, НКМ  — некомпактный миокард, 
НКМП — некомпактная кардиомиопатия, СН — сердечная недостаточность, ТС — трансплантация сердца.
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Однако многие аспекты патогенеза, диагности-
ки и  лечения НКМП все еще детально не изучены, 
решение одной задачи влечет за собой появление 
множества новых; изучение феномена НКМ можно 
метафорично сравнить с  “ящиком Пандоры”  — на 
любом этапе исследовательского пути при поиске 
очередного ключа к загадочному ящику ученые стал-
киваются с неожиданными результатами. Так, разви-
тие и  широкое применение секвенирования нового 
поколения способствовало выявлению генетических 
причин НКМП, однако сегодня возможности мо-
лекулярно-генетической диагностики значительно 
опередили способности специалистов-биологов, 
генетиков и  кардиологов четко интерпретировать 
клиническую значимость большинства идентифи-
цированных новых мутаций и редких VUS. С внедре-
нием высокотехнологичных методов визуализации 
сердца совершенствуется оценка морфологического 
субстрата НКМП, однако клиническая и  эпидемио
логическая интерпретация этих данных является 
сегодня комплексной задачей, сложно выполнимой 

без согласованного экспертного консенсуса по стан-
дартизации критериев и  алгоритмов диагностики, 
по классификации и  риск-стратификации. По мере 
изучения проблемы НКМП в  результате проведе-
ния многоцентровых исследований, оценки реги-
стров и анализа долгосрочных наблюдений мы будем 
приближаться к  поиску и  разработке новых, более 
точных инструментов диагностики и  стратифика-
ции риска. Возможно, это будут не только критерии 
структурной и  функциональной оценки миокарда, 
клинические предикторы, но и генетические/геном-
ные прогностические данные. Все это позволяет на-
деяться на определение в  скором будущем четких 
дефиниций и  критериев заболевания, а  также кли-
нических, генетических и инструментальных факто-
ров риска, определяющих неблагоприятный прогноз 
НКМП.

Отношения и деятельность: все авторы заявляют 
об отсутствии потенциального конфликта интересов, 
требующего раскрытия в данной статье.
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