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Isolated glycogen storage disease of the heart (PRKAG2 syndrome) is a form of 
glycogenosis, which is characterized by left ventricular hypertrophy, similar to the 
phenotype of hypertrophic cardiomyopathy, associated with pre-excitation of the 
ventricles and conduction disorders. The disease is caused by mutations in the gene 
PRKAG2 encoding for the 5’Adenosine Monophosphate-Activated Protein Kinase 
(AMPK), specifically for its γ2 regulatory subunit, inheritance — autosomal dominant.
A review of the literature data and clinical observation of two patients from the same 
family with the mutation с.905C>A (p.Arg302Gln) in the PRKAG2 gene associated 
with WPW syndrome and early development of conduction disorders requiring 
implantation of a pacemaker are presented. The issues of diagnosis and treatment 
strategy of the disease were discussed.

Key words: PRKAG2 syndrome, isolated glycogen storage disease of the heart, 
WPW syndrome, mutations, binodal disease.
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Изолированный гликогеноз сердца

Комиссарова С. М.1, Ринейская Н. М.1, Чакова Н. Н.2, Ниязова С. С.2, Плащинская Л. И.1

Изолированный гликогеноз сердца (синдром PRKAG2) является одной 
из форм гликогеноза, основным клиническим проявлением которого является 
гипертрофия левого желудочка, фенотипически сходная с гипертрофической 
кардиомиопатией, в сочетании с предвозбуждением желудочков и нарушени-
ями проводимости. Заболевание возникает в  результате мутации гена 
PRKAG2, кодирующего субъединицу γ2 5’аденозинмонофосфат активируемой 
протеинкиназы; наследование — аутосомно-доминантное.
Представлен обзор сведений литературы и  клиническое наблюдение двух 
пациентов из  одной семьи с  мутацией с.905C>A (p.Arg302Gln) гена PRKAG2, 
ассоциированной с  синдромом Вольфа-Паркинсона-Уайта и  ранним разви-
тием нарушений проводимости, потребовавших имплантации электрокардио-
стимулятора. Обсуждены вопросы диагностики и  стратегии лечения заболе
вания.

Ключевые слова: синдром PRKAG2, изолированный гликогеноз сердца, син-
дром WPW, мутации, бинодальная болезнь.
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Isolated glycogen storage disease of the heart

Komissarova S. M.1, Rineiskaya N. M.1, Chakova N. N.2, Niyazova S. S.2, Plashchinskaya L. I.1

Изолированный гликогеноз сердца или глико-
ген-ассоциированная кардиомиопатия (синдром 
PRKAG2)  — является редким аутосомно-доминант-
ным наследственным заболеванием и возникает при 
мутации гена PRKAG2, расположенного на  длинном 

плече хромосомы 7. При этом типе гликогеноза гли-
коген откладывается преимущественно в  миокарде 
[1]. Заболевание по  фенотипическим проявлениям 
характеризуется развитием гипертрофии левого 
желудочка (ЛЖ), сходной с  первичными формами 
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PRKAG2 установлены также более редкие мутации 
[14-16]. Burwinkel B, et al. (2005) сообщили о мутации 
с.1592G>A (р.Arg531Gln) с наиболее тяжелыми прояв-
лениями заболевания, характеризующимися ранним 
началом манифестации симптомов заболевания 
и тяжелым клиническим течением, ведущим к смерти 
в течение первых трех месяцев жизни [17].

Хотя мутации в  гене PRKAG2 в  основном пора-
жают сердце, в некоторых исследованиях сообщалось 
о системном характере болезни. У носителей мутации 
c.1463A>T (р.Asn488Ile) в  15% случаев наблюдалась 
скелетная миопатия с повышением уровня креатин-
фосфокиназы [18], так же как и у пациентов с мута-
цией c.1642T>C (p.Ser548Pro). Следует отметить, что 
у пациентов с наиболее частой мутацией р.Arg302Gln 
в гене PRKAG2 не возникает экстракардиальной пато-
логии.

Клинические проявления синдрома PRKAG2 
характеризуются вариабельностью и  могут демон-
стрировать различную степень выраженности гипер-
трофии миокарда и  аритмических событий; варьиро-
вать от  бессимптомного течения до  возникновения 
жизнеугрожающих нарушений ритма и  внезапной 
сердечной смерти (ВСС). Первыми клиническими 
проявлениями синдрома наиболее часто оказыва-
ются суправентрикулярные тахикардии (СВТ), в  ос-
новном представленные фибрилляцией или трепета-
нием предсердий, которые осложнялись инсультом 
или развитием желудочковых тахиаритмий. Супра-
вентрикулярные аритмии были зарегистрированы 
у  38% пациентов и  значительная их часть была свя-
зана с  синдромом WPW [19]. Часто встречается при 
этом заболевании атипичный синдром предвозбуж
дения с  декрементным АВ-проведением, позволяю-
щим предположить наличие фасцикуло-вентрику-
лярного дополнительного пути [16, 17]. При анализе 
тестов ЭФИ “подлинный” синдром WPW был выяв-
лен в 3 из 19 случаев, тогда как в 16 из 19 оставшихся 
случаев был диагностирован атипичный синдром. 
В  ряде исследований было показано, что мутации 
в  гене PRKAG2 связаны с  развитием периганглио
нарного дополнительного пути, называемого во- 
локном Mahaim [8]. Аблация таких дополнитель- 
ных путей сопряжена с  высоким риском развития 
ятрогенной блокады АВ-проводимости. Процедуры 
радиочастотной аблации (РЧА) у  таких пациентов 
должны быть рассмотрены в каждом конкретном слу-
чае индивидуально.

Для синдрома PRKAG2 характерно раннее разви-
тие хронотропной некомпетентности и  дисфункции 
проводящей системы, приводящие к развитию чрез-
мерной синусовой брадикардии, СА или АВ-блока-
дам. Это происходит, как правило, на  3-м или 4-м 
десятилетии жизни пациентов [20]. В  целом, дис-
функция проводимости была выявлена у  44% паци-
ентов и 43% пациентам имплантированы ЭКС.

гипертрофической кардиомиопатии (ГКМП), возни-
кающими в  результате мутаций генов саркомерного 
комплекса, в сочетании с синдромом Wolff-Parkinson-
White (WPW), суправентрикулярной аритмией и сим-
птомами сердечной недостаточности (СН). Заболе
вание также часто сопровождается хронотропной 
недостаточностью и  нарушениями проводимости, 
приводящими к преждевременной имплантации элек-
трокардиостимулятора (ЭКС) [2].

Впервые синдром был описан в нескольких иссле-
дованиях во  второй половине XX века. В  1995г был 
картирован локус 7q36, ассоциированный с синдро-
мом WPW и семейной ГКМП, а в 2001г идентифици-
рован ген PRKAG2, кодирующий γ2-субъединицу 
5’аденозинмонофосфат-активируемой протеинки-
назы (АМФК)  — фермента, вовлеченного в  метабо-
лическую регуляцию аденозинтрифосфата (АТФ) 
в клетках сердечной ткани, скелетных мышцах, мозге, 
печени, плаценте, почках, поджелудочной железе 
(рис. 1) [3]. В  кардиомиоцитах фермент регулирует 
поглощение, хранение и утилизацию глюкозы и жир-
ных кислот [4]. Предполагается, что мутации в  гене 
PRKAG2 модифицируют трехмерную структуру 
АМФК, изменяя его сродство к  аденозинмонофос-
фату (АМФ), и  влияют на  активность фермента [5]. 
Дисфункция АМФК изменяет поглощение глюкозы 
миоцитами и  вызывает отложение гликогена и  ами-
лопектина, как и  у  пациентов с  другими гликогено-
зами [6]. Интересно отметить, что субъединица 
γ2  АМФК в  период кардиогенеза может участвовать 
в  развитии фиброзного кольца атриовентрикуляр-
ного клапана и отложение гликогена в нем приводит 
к  нарушению нормальной атриовентрикулярной 
проводимости, что сопровождается ранним разви-
тием дисфункции проводящей системы сердца [7-10].

Распространенность в  общей популяции син-
дрома PRKAG2, в  настоящее время неизвестна. 
В  одном из  исследований [11] синдром PRKAG2 
выявлен у одного из 100 субъектов (1%), страдающих 
ГКМП с ранним нарушением проводимости и разви-
тием синоатриальной (СА) или атриовентрикуляр-
ной (АВ) блокады. Arad M, et al. (2005) обнаружили 
генетически подтвержденный синдром PRKAG2 у  7 
из  24 пациентов (29%) среди пациентов с  гипертро-
фией ЛЖ и синдромом WPW [12].

Наиболее часто встречающимися мутациями в гене 
PRKAG2 являются мутации c.905G>A (р.Arg302Gln) 
и  c.143A>T(Asn488ile) (57% и  21% случаев, соот
ветственно) [13]. У  носителей мутации с.905G>A  
(р.Arg302Gln) чаще наблюдались синкопальные состо-
яния (33% vs 12%, р=0,01) и частота имплантации ЭКС 
(55% vs 30%, р=0,006) по  сравнению с  носителями 
мутации с.1463A>T (р.Asn488Ile). И  наоборот, гипер-
трофия ЛЖ встречалась чаще (70% vs 42%, р=0,004) 
у  носителей мутации с.1463A>T (р.Asn488Ile), чем 
у  носителей с.905G>A (р.Arg302Gln). При синдроме 
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ВСС возникала у  8,7% из  общего числа 171 
пациента (средний возраст ВСС 33,4 лет). По име-
ющимся данным, ВСС может происходить как при 
наличии, так и в отсутствии тяжелой гипертрофии 
сердца [16], в  некоторых случаях сообщалось 
о ВСС во сне [20]. Четко определить преобладаю-
щий патофизиологический процесс, приводящий 
к  ВСС при этой патологии невозможно в  связи 
с  ранним прогрессированием нарушений прово-

Рис. 1. 5-аденозинмонофосфат-активируемая протеинкиназа (АМФК) активируется высоким уровнем аденозинмонофосфата (АМФ) и АМФК-киназой. 
Примечание: энзимопатия, детерминированная мутациями в гене PRKAG2, может вызывать изменения в многочисленных дополнительных путях и нерегули-
руемую активацию ядерных факторов транскрипции. Все эти механизмы могут привести к развитию гипертрофии сердца, избыточному накоплению гликогена, 
дисфункции ионных каналов, нарушению атриовентрикулярной септации и утилизации ATФ саркомерами (адаптировано Porto A. et al.).

Рис. 2. ЭКГ. Синусовый ритм, нарушение внутрижелудочковой проводимости.

димости сердца и  развитием выраженной гипер-
трофии ЛЖ [21].

Диагностика изолированного сердечного гликоге-
ноза сложна из-за редкости этой патологии, недоста-
точной осведомленности врачей и  труднодоступно-
сти молекулярно-генетических методов исследова-
ния в широкой клинической практике [22].

Клиническое наблюдение
Пациент Б., 50 лет, предъявляет жалобы на одыш-

ку, возникающую при быстрой ходьбе на расстояние 
>500  м и  при подъёме на  3 этаж, перебои в  области 
сердца, снижение толерантности к  физической на-
грузке и общую слабость. До 2004г считал себя прак
тически здоровым, служил в рядах вооруженных сил, 
занимался спортом. В возрасте 40 лет впервые появи-
лись эпизоды сердцебиений, сопровождающиеся 
головокружением, слабостью.

Объективно: общее состояние удовлетворитель-
ное. Сознание ясное. Телосложение гиперстеничное. 
Повышенного питания: вес 84 кг, рост 165 см, индекс 
массы тела  — 30,85  кг/м2, площадь поверхности 
тела  — 2,2 м2. Кожные покровы бледные, видимые 
слизистые оболочки бледно-розовые. Пульс 60 уд./мин, 
ритмичный. Артериальное давление 130/85  мм рт.ст. 
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Аускультативно: тоны сердца приглушены, ритмич- 
ны, небольшой систолический шум в  5 межреберье 
на  1,5  см кнаружи от  срединноключичной линии. 
Дыхание везикулярное, хрипов нет. Пастозность 
голеней и стоп.

При первичном обследовании по  данным ряда 
ЭКГ был зарегистрирован пароксизм фибрилляции 
предсердий (ФП) с частотой сердечных сокращений 
(ЧСС) 125 уд./мин, эпизоды синусовой брадикардии 
с ЧСС 50 уд./мин и нарушения внутрижелудочковой 
проводимости (рис. 2). Ввиду наличия синдрома сла-
бости синусового узла (СССУ), синдрома тахи-бра-
дикардии было принято решение об  имплантации 
ЭКС.

При ЭхоКГ исследовании выявлена симметрич-
ная гипертрофия межжелудочковой перегородки 
(ТМЖП в  диастолу 15  мм, ТЗСЛЖ 15  мм, ИММ 
152,85 г/м2) без обструкции выносящего тракта ЛЖ 
(ГД ВТЛЖ 5 мм рт.ст.), умеренная дилатация левого 
предсердия (ПЗР ЛП 45/58  мм), без дилатации ЛЖ 
(КДР 55  мм, КСР 35  мм, КДО 127 мл, КСО 54 мл), 
сохраненная фракция выброса (ФВ) ЛЖ 62%, уме-
ренная дилатация правого желудочка (ПЗР ПЖ 
44/79 мм) и диастолическая дисфункция псевдонор-
мального типа (рис. 3). Снижение глобальной (GLS 
-5,7%) и региональной продольной деформации ЛЖ 
по данным 2D Strain (рис. 4).

Пациенту был установлен диагноз: гипертрофи-
ческая кардиомиопатия, необструктивная форма. 
СССУ: синдром тахи-брадикардии (пароксизм ФП, 
синусовая брадикардия). Имплантация ЭКС в режи-
ме DDDR (2004г). Н I (NYHA II). Из сопутствующих 
заболеваний пациент имел варикозное расширение 
вен нижних конечностей. Пациенту проводилась 

терапия дезагрегантами, β-блокаторами, диурети-
ками. На фоне проводимой терапии отмечалось улуч-
шение самочувствия, уменьшение проявлений сер-
дечной недостаточности, улучшение переносимости 
физической нагрузки.

Динамика ЭхоКГ исследований пациента пред-
ставлена в таблице 1.

При повторной госпитализации в 2009г проводи-
лась замена ЭКС. При суточном мониторировании 
ЭКГ от  12.08.2009г зарегистрирована преходящая 
АВ-блокада III степени, пароксизм истмус-зависи-
мого трепетания предсердий, установлена бинодаль-
ная болезнь.

Диагноз был уточнен: ГКМП, необструктивная 
форма. Бинодальная болезнь. СССУ: синдром тахи-
брадикардии (пароксизм ФП, синусовая брадикар-
дия), преходящая АВ-блокада III степени. Импланта-
ция ЭКС DDDR (2004г). Замена системы ЭКС 
(08.04.2009г). Н I (NYHA II).

Для определения причины развития ГКМП паци-
енту было выполнено генетическое тестирование 
методом высокопроизводительного секвенирования 
(NGS), включающего анализ кодирующих последо-
вательностей 174 генов, ассоциированных с  наслед
ственными сердечно-сосудистыми заболеваниями. 
В результате проведенного исследования была выяв-
лена патогенная мутация c.905G>A (p.Arg302Gln), 
rs121908987 в  7 экзоне гена PRKAG2, которая была 
подтверждена методом автоматического секвениро-
вания по Сэнгеру (рис. 5).

В связи с тем, что мутация была установлена в гене 
PRKAG2, нарушения в котором ассоциированы с раз-
витием изолированного сердечного гликогеноза, 
диагноз был пересмотрен в пользу этого заболевания.

Рис. 3. ТТ ЭхоКГ  — позиция по короткой парастернальной оси на уровне 
верхушечных сегментов. 
Примечание: гипертрофия миокарда стенок ЛЖ и МЖП 14-17 мм. Аномально 
расположенный мышечный тяж от верхушки к базальному сегменту МЖП 
толщиной 5 мм. Дополнительная хорда в нижней трети ЛЖ.

Рис. 4. ТТ ЭхоКГ с определением глобальной и региональной продольной 
сократимости.
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Наследственность: мать в  возрасте 85 лет сер-
дечно-сосудистыми заболеваниями не страдает; отец 
умер от травмы позвоночника в возрасте 75 лет. Мно-
гие родственники погибли во время войны.

У сына в  возрасте 16 лет первыми симптомами 
заболевания были частые пароксизмы СВТ на  фоне 
синдрома WPW (рис. 6).

При ЭхоКГ выявлена умеренная гипертрофия 
ЛЖ (ТМЖП 14 мм, ТЗС 12 мм, гипертрофия папил-
лярных мышц).

При МРТ с  отсроченным контрастированием 
выявлены гипертрофия антеро-латеральной папил-
лярной мышцы, гипертрабекулярность миокарда 
ЛЖ, дополнительная хорда ЛЖ, без очагового нако-
пления контрастного вещества в сегментах миокарда 
ЛЖ (рис. 7А, рис. 7Б).

Дважды сыну выполнялось эндокардиальное элек-
трофизиологическое исследование (ЭФИ) и  РЧА до-
полнительного соединения (левостороннее передне-
боковое ДС). В возрасте 18 лет при суточном монитори-
ровании ЭКГ зарегистрирована чрезмерная брадикар-
дия с ЧСС 36-45 уд./мин, появились пресинкопальные 
состояния. Пациенту был имплантирован ЭКС.

При молекулярно-генетическом исследовании 
методом автоматического секвенирования по  Сэн-
геру у  сына также обнаружена мутация c.905G>A 
(p.Arg302Gln) в гена PRKAG2.

Обсуждение
Описанные нами клинический случай синдрома 

PRKAG2 демонстрирует выраженный гипертрофиче-
ский фенотип заболевания с  ранним возникнове-

Таблица 1
Динамика ЭхоКГ-исследований

Показатели 12.08.2004 11.10.2012 27.10.2016 21.03.2019
ТМЖПдиаст, мм 14 14 18 15
ТЗСдиаст, мм 14 12 13 15
ФВ ЛЖ, % 62 50 47 58
ИММ, г/м2 129 148,65 138,46 152,85
ЛП, мм 44/55 42/54 42/54 45/58
КДР, мм 57 51 56 55
КСР, мм 39 31 41 35
КДО, мл 156 135 100 127
КСО, мл 60 68 53 54
Тип ДД псевдо-нормальный псевдо-нормальный псевдо-нормальный псевдо-нормальный
ПП, мм 39/48 42/66 41/87 44/79
ПЖ, мм 40/71 38/53 34/53 42/58
СДЛА, мм рт.ст. 20,5 16 - 19,7
ИЛС 1,12 1,25 1,56 1,5
ГД ВТЛЖ, мм рт.ст. 5 5 5 5

Сокращения: ТМЖП — толщина межжелудочковой перегородки, ТЗС — толщина задней стенки, ФВ ЛЖ — фракция выброса левого желудочка, ИММ — индекс 
массы миокарда, ЛП  — левое предсердие, КДР  — конечно-диастолический размер, КСР  — конечно-систолический размер, КДО  — конечно-диастолический 
объём, КСО — конечно-систолический объём, ДД — диастолическая дисфункция, ПП — правое предсердие, ПЖ — правый желудочек, СДЛА — среднее давление 
в легочной артерии, ИЛС — индекс локальной сократимости, ГД ВТЛЖ — градиент выходного тракта левого желудочка.

Рис. 5. Фрагмент нуклеотидной последовательности 7-ого экзона гена 
PRKAG2 (стрелкой указано положение замены c.905G>A).

Рис. 6. ЭКГ. Синдром WPW, левосторонний тип. 
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нием нарушений проводимости, жизнеугрожающих 
аритмий и прогрессированием симптомов сердечной 
недостаточности у пробанда (отца) и манифестирую-
щим синдромом WPW  — у  сына. Изолированное 
поражение сердца при синдроме PRKAG2 — “слож-
ный диагноз”, идет под маской гипертрофической 
кардиомиопатии и часто устанавливается на поздних 
стадиях заболевания. Основанием для предположе-
ния о возможном поражении сердца у нашего паци-
ента явилась выраженная симметричная гипертро-
фия ЛЖ, подходящая под определение ГКМП, но при 
этом с  прогрессирующим нарушением проводимо-
сти, суправентрикулярными тахиаритмиями на фоне 
синдрома WPW. Для установления диагноза необхо-
димо идентифицировать патогенный вариант мута-
ций в гене PRKAG2. При генетическом исследовании 
у пробанда и его сына обнаружена патогенная мута-
ция c.905G>A (p.Arg302Gln), rs121908987 в  7 экзоне 
гена PRKAG2. Как описано выше, эта мутация явля-
ется наиболее часто встречающейся при синдроме 
PRKAG2 в  различных популяциях [6]. Кроме того, 
этот генетический вариант зарекомендовал себя 
в качестве патогенной мутации благодаря обширным 
сегрегационным и  функциональным исследованиям 
[3]. Мутация p.Arg302Gln приводит к  замене арги-
нина на  глютамин в  302 кодоне аминокислотной 
последовательности. Остаток аргинина высоко кон-
сервативен, между аргинином и глютамином сущест-
вуют физико-химическая различия, которые приво-
дят к недостаточному функционированию белка, что 
подтверждено соответствующими функциональными 
исследованиями [19, 23]. Экспрессия мутантного 
белка у трансгенных мышей приводит к увеличению 
содержания гликогена в  ткани сердца [23]. Данный 
вариант отсутствует в  популяционных базах данных 
(ExAC, dbSNP, esp, 1000 геномов), что указывает 
на его патогенную значимость.

Установление конкретной мутации с  помощью 
генетического тестирования важно для уточнения 
диагноза и  проведения дифференциальной диагно-
стики с другими фенокопиями ГКМП.

В клинической практике синдром PRKAG2 сле-
дует заподозрить при постановке диагноза ауто-
сомно-доминантного ГКМП, сочетающегося с  син-
дромом WPW, при отсутствии мутации в генах, коди-
рующих саркомерные белки. В  этом случае наличие 
дисфункций проводящей системы и  предвозбужде-
ния желудочков при ЭКГ исследовании может помочь 
диагностировать данный синдром [12].

Генетические синдромы, которые могут имитиро-
вать синдром PRKAG2, перечислены в  таблице 2; 
наиболее значимыми среди них являются болезнь 
Данона и болезнь Андерсона-Фабри.

Болезнь Данона характеризуется массивной ги-
пертрофией ЛЖ, предвозбуждением желудочков 
и  жизнеугрожающими аритмиями, не  поддающейся 
контролю даже при ИКД, со средней продолжитель-
ностью жизни менее 25 лет [24]. Болезнь Андерсона-
Фабри характеризуется концентрической гипер
трофией ЛЖ, коротким интервалом PR и  дис
функциями проводящей системы. Своевременная 
диагностика заболевания крайне важна, поскольку 
заместительная терапия ферментами позволяет 
добиться стабильности и регрессии симптомов с луч-
шими исходами данного заболевания [25].

Как болезнь Данона, так и  болезнь Андерсона-
Фабри наследуются по Х-сцепленному типу и имеют 
выраженные экстракардиальные признаки: интел-
лектуальную задержку развития и скелетную миопа-
тию при болезни Данона; акропарестезии, почечную 
недостаточность, криптогенный инсульт, ангиокера-
томы, помутнения роговицы и  хрусталика и  желу-
дочно-кишечные симптомы при болезни Андер-
сона-Фабри.

А 	 Б

Рис. 7 (А, Б). МРТ сердца. А — проекция по короткой оси на уровне верхушеч-
ных сегментов; Б — проекция по короткой оси на уровне средних сегментов.

Таблица 2
Кардиомиопатии, ассоциированные  

с WPW-синдромом и укороченным  
интервалом PR

Синдром/болезнь Тип КМП
Синдром PRKAG2 ГКМП
Болезнь Данона ГКМП, ДКМП
Болезнь Фабри ГКМП
Болезнь Помпе ГКМП
Мышечная дистрофия Дюшенна-Беккера ДКМП
Синдром MELAS ГКМП, ДКМП
Синдром Kearns-Sayre ДКМП
Синдром Leigh ГКМП, ДКМП
Синдром MERRF ГКМП, ДКМП

Сокращения: ГКМП — гипертрофическая кардиомиопатия, ДКМП — дилата-
ционная кардиомиопатия.
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На сегодняшний день нет никаких конкретных 
руководящих методических рекомендаций для веде-
ния пациентов с синдромом PRKAG2. Поэтому кли-
ницистам предлагается обратиться к  последним 
рекомендациям 2014г Европейского общества кардио
логов (ESC) для диагностики и  лечения ГКМП [21] 
с учетом несаркомерной природы заболевания.

Диагностические критерии, основанные на  кли-
нических проявлениях синдрома PRKAG2, и страте-
гия его лечения представлены в таблицах 3 и 4.

В плане медикаментозной стратегии необходимо 
назначение базовой антиаритмической терапии 
у  пациентов с  наджелудочковыми или желудочко-
выми тахиаритмиями. Учитывая многочисленные 
угрожающие жизни последствия синдрома PRKAG2, 
интервенционное лечение его осложнений является 
обязательным. Имплантация ЭКС рекомендуется 
пациентам с  синкопальными состояниями или при-
знаками хронотропной недостаточности. Трансплан-
тация сердца показана пациентам в  терминальной 
стадии сердечной недостаточности.

Идентификация пациентов, которым показана 
имплантация кардиовертера-дефибриллятора для 

первичной профилактики ВСС, имеет первосте-
пенное значение. Рекомендуют оценивать следую-
щие факторы риска: семейный анамнез ВСС, на-
личие синкопе предположительно аритмического 
генеза, степень выраженности гипертрофии ЛЖ, 
наличие наджелудочковой и  неустойчивой желу-
дочковой тахикардии или наличие очагов фиброза 
при МРТ сердца с  отсроченным контрастирова-
нием. Результаты эндокардиального ЭФИ также 
играют потенциальную роль для стратификации 
риска ВСС при определении СВТ и нарушений АВ 
проводимости.

Наконец, целенаправленный семейный скрининг 
и,  где это уместно, генетическое тестирование род
ственников представляют собой полезный инстру-
мент для диагностики и являются обязательными для 
генетического консультирования пациентов с данной 
патологией.

Заключение
Изолированный сердечный гликогеноз или син-

дром PRKAG2  — это редкое аутосомно-доминантное 
заболевание, основными клиническими проявлениями 

Таблица 3
Диагностические критерии синдрома PRKAG2

Клиническое обследование Критерии диагностики
Анамнез Наличие в семейном анамнезе гипертрофии сердца и ВСС (аутосомно-доминантный тип наследования)
Возраст Молодой возраст (I-IV декада)
ЭКГ Брадикардия, укороченный интервал PR, δ-волна, блокада ножек пучка Гиса, высокий вольтаж зубцов
ЭхоКГ Концентрическая гипертрофия ЛЖ
Суточное мониторирование ЭКГ СВТ, признаки хронотропной недостаточности

ЭФИ Наличие дополнительных путей
Другие признаки Миалгия, эпилепсия, раннее начало АГ

Сокращения: ВСС — внезапная сердечная смерть, ЛЖ — левый желудочек, СВТ — суправентрикулярная тахикардия, ЭФИ — электрофизиологическое иссле-
дование, АГ — артериальная гипертензия.

Таблица 4
Рекомендуемое лечение синдрома PRKAG2

Клинический признак Инструментальное обследование Рекомендуемое лечение
Фенотип ГКМП 1. ЭКГ не менее 1 раза в год

2. ЭхоКГ исходно и каждые 1-2 года (в зависимости 
от морфологических изменений или клинического прогрессирования)
3. Определение уровня сывороточного BNP исходно и при клинической 
манифестации
4. Суточное мониторирование ЭКГ/событийный монитор 
для стратификации риска ВСС 
5. Индивидуальные факторы риска ВСС и специфические паттерны, 
определяемые при ЭФИ
6. Электрофизиологическая оценка
7. Динамический мониторинг АД у пациентов с сопутствующей АГ

1. Стандартное лечение СН, в частности:
а) контроль жидкости, избегая дегидратации, особенно, 
при выраженной гипертрофии;
б) рассмотрение вопроса о трансплантации сердца 
у пациентов с симптомами СН в терминальной стадии
2. Стандартная антиаритмическая терапия
3. Ранняя имплантация ЭКС или ИКД
4. РЧА АВ дополнительных путей
5. Лечение ГЛЖ без применения диуретических 
препаратов при сохранной систолической 
и диастолической функции ЛЖ

Скелетная миопатия 1. Оценка нейромышечной патологии
2. Мышечная биопсия

Физиотерапия и реабилитация

Сокращения: ГКМП — гипертрофическая кардиомиопатия, СН — сердечная недостаточность, BNP — мозговой натрийуретический гормон, ВСС — внезапная 
сердечная смерть, ЭФИ — электрофизиологическое исследование, АД — артериальное давление, АГ — артериальная гипертензия, ЭКС — электрокардиости-
мулятор, ИКД  — имплантируемый кардиовертер-дефибриллятор, РЧА  — радиочастотная аблация, АВ  — атриовентрикулярный, ГЛЖ  — гипертрофия левого 
желудочка.
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которого являются гипертрофия миокарда, предвозбуж
дение желудочков и дисфункция проводимости. Забо-
левание вызвано мутациями в гене PRKAG2, кодирую-
щем γ

2
-субъединицу АМФ-активируемой протеинки-

назы, контролирующую метаболизм гликогена. Для 
подтверждения диагноза изолированного сердечного 
гликогеноза необходимо проведение генетического 

тестирования и  каскадного генетического скрининга 
родственников первой линии родства для выявления 
бессимптомных носителей патогенной мутации.

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