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Нарушения ритма и  проводимости сердца  — 
частые клинические симптомы у  пациентов на  при-
еме у кардиолога. Однако, в ряде случаев, они приво-
дят к диагностике редких заболеваний. Цель презен-
тации клинического случая — подчеркнуть важность 
ЭКГ-диагностики в  принятии решения о  дальней-
шей тактике ведения. 

Пациентка К., 1964 г. р. обратилась к  кардиологу 
ФГБУ “НМИЦПМ” МЗ РФ с  жалобами на  низкую 
толерантность к физическим нагрузкам, общую сла-
бость, быструю утомляемость, периодически возни-
кающее головокружение; приступы неритмичного 
сердцебиения, возникающие без четкой связи с про-
воцирующими факторами, зарегистрированные 
на ЭКГ как фибрилляция предсердий (ФП), купиру-

ющиеся внутривенным введением новокаинамида; 
ощущение дискомфорта в  области сердца практиче-
ски постоянного характера; эмоциональную лабиль-
ность. Семейный анамнез: отец умер в возрасте 58 лет 
внезапно, мать не  страдает ССЗ, сестра и  племян-
ник — здоровы. Гинекологический анамнез без осо-
бенностей. Детей нет. Аллергологический анамнез 
не отягощен. Работает на дому. Работа связана с ана-
лизом данных. При объективном осмотре: состояние 
средней тяжести, ИМТ 22.49. Отеков нет, костная, 
дыхательная система без патологии, явлений НК нет, 
границы относительной тупости сердца расширены 
влево на 2 см, систолический шум на верхушке, ЧСС 
60 уд./мин, АД 110/70 мм рт.ст. Склонность к артери-
альной гипотонии. Часто отмечала явления диспеп-
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сии, органы пищеварения без патологии. Мочеполо-
вая система без особенностей. Эмоционально 
лабильна, плаксива. ЭКГ с приступом фибрилляции 
предсердий и  при купировании аритмии представ-
лены на рисунках 1 и 2. Данные анамнеза представ-
лены на  рисунке 3. В  лабораторных анализах крови 
и мочи — без патологии. Уровень электролитов и гор-
монов щитовидной железы крови в пределах нормы. 
При проведении эхокардиографии в динамике отме-
чалось умеренное расширение полости левого пред-
сердия, митральная регургитация 2 ст., признаки 
умеренной гипертрофии миокарда левого желудочка 
(МЖП 1,3-1,4  см) без расширения полости и  без 
нарушения сократительной способности миокарда. 

Учитывая пароксизмальные нарушения ритма 
сердца у пациентки и ЭКГ-критерии, характеризую-
щие гипертрофию миокарда левого желудочка, при 

отсутствии анамнестических данных о наличии арте-
риальной гипертензии, было рекомендовано прове-
дение МРТ сердца с контрастированием для исклю-
чения диагноза гипертрофической кардиомиопатии 
[1]. МРТ сердца с  гадолинием проведена в  ФГАУ 
“Лечебно-реабилитационный центр” Минздрава 
России. Заключение: картина симметричной уме-
ренно выраженной гипертрофии миокарда ЛЖ (в том 
числе папиллярных мышц) без повышения индекси-
рованной массы миокарда и без признаков очагового 
интрамиокардиального фиброза, митральная регур-
гитация 2 ст., умеренная дилатация левого предсер-
дия. 

Несмотря на  наличие умеренной гипертрофии 
миокарда левого желудочка по данным визуализиру-
ющих методов, обращало на себя внимание наличие 
инвертированных глубоких зубцов Т на ЭКГ в отве-

Рис. 1. ЭКГ пациентки К. 
Примечание: ритм: фибрилляция предсердий с  ЧСЖ 70-90 уд./мин. 
Отрицательные зубцы Т в отведениях II,III, avF, V2-V6, признаки гипертрофии 
миокарда левого желудочка верхушечно-боковой локализации. 

Рис. 2. ЭКГ пациентки К. 
Примечание: ритм синусовый, ЧСС 60 уд./мин. Отрицательные зубцы Т 
в  отведениях II,III, avF, V2-V6, признаки гипертрофии миокарда левого желу-
дочка.

Рис. 3. Анамнез заболевания пациентки К. Рис. 4. Классификация болезни Фабри.

Анамнез пациентки К. 
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дениях II, III, aVF, V2-V6, что характерно для пациен-
тов с  кардиомиопатиями [2]. Пациентке было реко-
мендовано проведение генетического тестирования 
для уточнения патогенеза гипертрофии миокарда 
и  исключения метаболических форм кардиомиопа-
тий, от которого на тот момент пациентка воздержа-
лась. Был выставлен диагноз: Гипертрофическая 
кардиомиопатия (неуточненная). Нарушения ритма 
сердца: наджелудочковая экстрасистолия, парок
сизмальная форма фибрилляции предсердий. 
CHA2DS2Vasc  — 2. НК 0. Вестибулопатии. Дорсопа-
тии. Распространенный остеохондроз позвоночника 
с  корешковым и  мышечно-тоническим синдромом 
в  шейном и  грудном отделе. Астено-невротический 
синдром. Рекомендована терапия бета-адренобло
каторами, ингибиторами обратного захвата серото-
нина. 

В дальнейшем у  пациентки участились парок-
сизмы фибрилляции предсердий, был продолжен 
подбор профилактической антиаритмической тера-
пии препаратами разных классов без выраженного 
клинического эффекта, рекомендована терапия 
антикоагулянтами. Пациентка перенесла острое 
нарушение мозгового кровообращения в  бассейне 
левой средне-мозговой артерии по  ишемическому 
типу, кардиоэмболический вариант. Учитывая про-
грессирование нарушений ритма сердца и неудовлет-
ворительную переносимость приступов аритмии 
(EHRA III), проведена криобаллонная аблация устья 
легочных вен без выраженного клинического 
эффекта, что потребовало дальнейшего подбора про-
филактической антиаритмической терапии. В этот же 
период времени пациентка дала информированное 
согласие на  проведение генетического тестирования 
с  использованием метода секвенирования нового 
поколения с применением панели 17 основных генов, 
отвечающих за развитие гипертрофической кардиомио
патии, включающих: ACTC1, DES, FLNC, GLA, LAMP2, 
MYBPC3, MYH7, MYL2, MYL3, PRKAG2, PTPN11, 
TNNC1, TNNI3, TNNT2, TPM1, TTR, PLN [http://www.
heal th incode.com/en/cardiovascular-genetics/
cardiomyopathies/hypertrophic/#basicomch]. Выявлена 
мутация в  гене GLA с  гетерозиготным носительством 
(NP_000160.1:p.Gln279Lys, NM_000169.2:c.835C>A, 
NC_000023.10:g.100653522G>T), ассоциированная 
с развитием болезни Фабри, Х-сцепленного мультисис-
темного заболевания, поражающего носителей муж-
ского и женского рода. Данный вариант считается пато-
генным. Есть данные о его косегрегации с болезнью 
и  отсутствует информация о  его наличии в  общей 
популяции. Вовлечение в процесс сердца было отме-
чено у большого числа пациентов с данной мутацией. 
Данный вариант был описан в научных публикациях 
(включая функциональные исследования) и в обще-
ственных базах данных (HGMD, Fabry-database.org) 
в ассоциации с болезнью Фабри. 

Жалобы пациентки на  хроническую усталость, 
сниженный психоэмоциональный фон, неспецифи-
ческие кишечные проявления могут быть отнесены 
к ранним клиническим проявлениям болезни Фабри 
[3]. Данные неспецифические жалобы часто предъяв-
ляют пациенты с  нарушениями ритма сердца, что 
характеризует лабильность вегетативной нервной 
системы у данной категории больных. При прицель-
ном сборе анамнеза выяснилось, что нейропатиче-
ские боли; акропарестезии, усиливающиеся при 
стрессе и  физической нагрузке, перемене темпера-
туры, характерные для болезни Фабри, беспокоили 
пациентку в детстве и юности.

В дальнейшем выставлен диагноз: Болезнь Андер-
сона-Фабри с поражением сердца, нервной системы. 
Нарушения ритма сердца: наджелудочковая экстра-
систолия, пароксизмальная форма фибрилляции 
предсердий. Риск по шкале CHA

2
DS

2
Vasc 4 б. острое 

нарушение мозгового кровообращения в  бассейне 
левой средне-мозговой артерии по  ишемическому 
типу, кардиоэмболический вариант. ХСН 2 ст., 2 ФК 
по NYHA. Вестибулопатии. Дорсопатии. Распростра-
ненный остеохондроз позвоночника с  корешковым 
и мышечно-тоническим синдромом в шейном и груд-
ном отделе. Астено-невротический синдром. 

Первоначально болезнь Фабри считалась Х-сце-
пленным рецессивным заболеванием, поражающим 
только носителей мужского пола, гемизигот. Однако 
сейчас это заболевание считается Х-сцепленным 
заболеванием, которое также поражает женщин 
с  серьезными жизне-угрожающими проявлениями, 
нуждающимися в  медицинской коррекции. Болезнь 
Фабри  — лизосомальная болезнь накопления, свя-
занная с  дефицитом фермента альфа-галактозидазы 
А  вследствие мутаций в  гене GLA, локализованном 
на  Х хромосоме (Х  — сцепленное наследственное 
заболевание  — Хq21.3-q22.0). Дефицит фермента 
альфа-галактозидазы А ведет к накоплению сфинго-
липидов, преимущественно глоботриазилкерамида 
(Gb3) различными клетками человека [3]. Классифи-
кация болезни Фабри представлена на  рисунке 4 [3, 
4]. В  настоящее время разработана генотип-специ-
фическая терапия болезни Фабри, направленная 
на  замещение фермента. Фермент-заместительная 
терапия назначена пациентке на  основании послед-
них международных рекомендаций [5]. 

Следует обратить внимание, что, несмотря 
на стертую клиническую картину и небольшую сте-
пень гипертрофии миокарда левого желудочка, 
ЭКГ-фенотип указывал на  наличие у  пациентки 
гипертрофической кардиомиопатии, и  последова-
тельный диагностический поиск привел к  уточне-
нию этиологии заболевания. Однако применение 
генетической диагностики на  более раннем этапе 
могло  бы привести к  применению патогенетиче-
ского лечения до появления церебральных осложне-
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ний. Курация пациентов с  критериями гипертро
фической кардиомиопатии требует проведения 
своевременной генетической диагностики, а  также 
скрининга на  болезнь Фабри. Ранняя диагностика 
болезни Фабри приведет к назначению генотип-спе-
цифической фермент-заместительной терапии 

с целью снижения скорости прогрессирования забо-
левания. 

Конфликт интересов: все авторы заявляют об отсут-
ствии потенциального конфликта интересов, требую-
щего раскрытия в данной статье.
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