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Кардиомиопатия со смешанным фенотипом, ассоциированная с вариантом в гене DSP  
(клинико-морфологическое наблюдение и обзор сведений литературы)
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Андреева С. Е.2, Бежанишвили Т. Г.1, Худяков А. А.2, Костарева А. А.1,2, Гудкова А. Я.1,2

Представлено описание клинического случая кардиомиопатии со смешанным 
фенотипом (сочетание некомпактной кардиомиопатии и аритмогенной диспла-
зии правого желудочка), ассоциированной с вариантом гена DSP. Первым 
и единственным симптомом заболевания была внезапная сердечная смерть. 
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Mixed cardiomyopathy associated with a DSP gene variant: a case report and literature review

Shlyk I. V.1, Streltsova A. A.2, Teplov V. M.1, Gavrilova E. G.1, Kulikov A. N.1,3, Krutikov A. N.2, Rybakova M. G.1, Kuznetsova I. A.1, Andreeva S. E.2, 
Bezhanishvili T. G.1, Khudyakov A. A.2, Kostareva A. A.1,2, Gudkova A. Ya.1,2

A case report of mixed cardiomyopathy (combination of non-compaction car -
diomyopathy and arrhythmogenic right ventricular dysplasia) associated with a DSP 
gene variant is presented. The first and only symptom of the disease was sudden 
cardiac death.

Key words: sudden cardiac death, long QT syndrome, myocardial electrical in -
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Relationships and Activities. This work was supported by the Russian Science 
Foundation grant 20-15-00271.

1
First Pavlov State Medical University of St. Petersburg, St. Petersburg; 

2
Almazov 

National Medical Research Center, St. Petersburg; 
3
Kirov Military Medical Academy, 

St. Petersburg, Russia.

Shlyk I. V. ORCID: 0000-0003-0977-8081, Streltsova A. A. ORCID: 0000-0002-
2766-8946, Teplov V. M. ORCID: 0000-0002-4299-4379, Gavrilova E. G. 
ORCID: 0000-0002-9126-3206, Kulikov A. N. ORCID: 0000-0002-4544-2967, 
Kru  ti  kov A. N. ORCID: 0000-0001-6897-6171, Rybakova M. G. ORCID: 0000-
0002-8404-1859, Kuznetsova I. A. ORCID: 0000-0003-4368-7810, And-
reeva S. E.* ORCID: 0000-0001-7306-9525, Bezhanishvili T. G. ORCID: 0000-
0002-3167-6340, Khudya kov A. A. ORCID: 0000-0001-9214-0868, Kosta-

https://russjcardiol.elpub.ru ISSN 1560-4071 (print)
doi:10.15829/1560-4071-2020-4102 ISSN 2618-7620 (online)



196

Российский кардиологический журнал 2020; 25 (10) 

Одной из ведущих причин смертности в развитых 
странах является внезапная сердечная смерть (ВСС). 
ВСС у молодых людей — критически важный аспект 
общественного здравоохранения, ее частота (не вклю -
чая младенцев) варьирует от 0,6 до 6,2 на 100 тыс. [1]. 
В подавляющем большинстве случаев (85%) механиз-
мом развития ВСС является электрическая неста-
бильность миокарда, приводящая к  желудочковым 
тахиаритмиям — желудочковой тахикардии и фибрил-
ляции желудочков (ФЖ) — с последующим развитием 
асистолии [2]. Согласно последним данным к  основ-
ным причинам ВСС людей моложе 35 лет относят 
аритмогенную кардиомиопатию (АКМП), ионные ка  - 
налопатии, гипертрофическую кардиомио  патию, 
некомпактный миокард левого желудочка (НМЛЖ), 
аномалии коронарных артерий и  миокардиты [3-5]. 

Согласно последнему заключению Heart Rhythm 
Society 2019г, АКМП представляет собой наслед-
ственное заболевание миокарда, характеризующееся 
прогрессирующим фиброзно-жировым замещением 
миокарда с вовлечением не только правого желудочка 
(аритмогенная дисплазия правого желудочка, АДПЖ), 
но и левого желудочка (ЛЖ), может иметь бивентри-
кулярные формы и клинически манифестирует желу-
дочковыми нарушениями ритма с  высоким риском 
ВСС. Менее изучены в  настоящее время левожелу-
дочковые АКМП [5-7]. 

Распространенность заболевания (в  зависимости 
от региона) составляет 1:2000-1:5000 [8]. Дебют чаще 
всего приходится на вторую и  третью декады жизни 
[6]. По данным молекулярно-генетических исследо-
ваний, АКПМ чаще всего связана с  мутациями 
в  генах, кодирующих белки межклеточных соедине-
ний: десмоплакин (DSP), десмоглеин-2 (DSG2), дес-
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Таблица 1
Морфофункциональные  

фенотипы НКМП [6] 

1. НКМП с преимущественным поражением ЛЖ 
2. НКМП с преимущественным поражением ПЖ 
3. Бивентрикулярная форма
4. НКМП+ДКМП
5. НКМП+ГКМП
6. НКМП+РКМП

7. Смешанная форма: 
 — НКМП+ГКМП+ДКМП 
или
 — НКМП+ДКМП+РКМП
8. НКМП+ВПС 
9. НКМП+АКМП

Сокращения: АКМП  — аритмогенная кардиомиопатия, ВПС  — врожденный 
порок сердца, ГКМП  — гипертрофическая кардиомиопатия, ДКМП  — дила-
тационная кардиомиопатия, ЛЖ  — левый желудочек, НКМП  — некомпактная 
кардиомиопатия, ПЖ  — правый желудочек, РКМП  — рестриктивная кардио-
миопатия.

моколлин-2 (DSC2), плакофиллин-2 (PKP2), плако-
глобин (JUP), десмин (DES) и  ряд других белков [9, 
10]. Экспрессивность и пенетрантность клинических 
и  морфологических признаков при АКМП крайне 
вариабельны, даже если речь идет о конкретной мута-
ции, выявленной у  различных членов одной семьи. 
Важную роль в  формировании фенотипа играют 
такие факторы, как пол, возраст, физическая на -
грузка, хронические интоксикации [11]. Приблизи-
тельно у  3-6% пациентов причиной заболевания 
является наличие более одного патогенного или веро-
ятно патогенного генетического варианта, способ-
ствующих развитию фенотипа заболевания [6]. Паци-
енты с  АКМП, ассоциированной с  носительством 
двух и  более патогенных вариантов как правило 
имеют более ранний возраст манифестации заболе-
вания и  прогрессирующий вариант течения, в  т. ч. 
с высоким риском ВСС [6]. При аутопсии у 20% умер-
ших внезапно в возрасте до 35 лет обнаруживают при-
знаки АДПЖ (АКМП) [12]. В  Санкт-Петербурге, по 
данным Гордеевой М. В. и др. (2012), АДПЖ является 
частой (14,1%) причиной ВСС молодых людей [13].

В работе Лутохиной Ю. А. и др. (2018), на основа-
нии анализа клинических данных и  характера тече-
ния заболевания при среднем сроке наблюдения 13,5 
[4; 34] мес., выделены 4 стабильные во времени кли-
нические формы АКМП: латентная аритмическая 
(50% больных), развернутая аритмическая (20%), 
АДПЖ с преобладанием бивентрикулярной хрониче-
ской сердечной недостаточности (16%) и АДПЖ в со -
четании с НМЛЖ (14%) [11]. 

Интерес представляет сочетание АКМП и НМЛЖ, 
также являющееся самостоятельным морфофункцио-
нальным фенотипом НМЛЖ (табл. 1). 

В классификации, предложенной Американской 
Ассоциацией сердца в 2006г, и АКМП, и НМЛЖ оп -
ределены как первичные генетические кардиомио-
патии (КМП) [4]. Предложенные Fontaine G класси-
фикации клинического течения АКМП в 1995г, 1998г, 
так и не нашли широкого практического применения 
для выбора тактики ведения, лечения и  профилак-
тики ВСС [14, 15]. Согласно действующей по настоя-
щее время классификации Европейского общества 
кардиологов от 2008г, АКМП выделена в  отдельный 
вид КМП, в то время как НМЛЖ относится к неклас-
сифицируемой КМП [5]. Вместе с  тем, выделение 
смешанных морфофункциональных фенотипов КМП 
является предметом активного изучения, ввиду край-
ней востребованности в клинической практике. Дан-
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ный подход является преимуществом классификаци-
онного подхода MOGE(s) от 2013г [16-18].

Многообразие генов, ассоциированных с  разви-
тием некомпактной КМП (НКМП), предполагает чрез-
вычайную ее фенотипическую гетерогенность. К на -
стоящему времени расширились представления о ге -
нетических основах феномена некомпактного мио  - 
карда, не только как сопутствующего фенотипа при 
генетических формах КМП, но и как составного ком-
понента, сопутствующего другим заболеваниям серд-
 ца — врожденным порокам сердца и некоторым ор -
фанным болезням [4, 19]. Фенотип некомпактного 
миокарда может быть сформирован под влиянием 
сосуществующих множественных генетических вари-
антов, взаимодействующих эпистатически [20], опре-
деляться эпигенными факторами и факторами среды 
обитания [21]. 

Выделяют 9 различных морфофункциональных 
фенотипов (табл. 1) [6]. 

Дифференциальный диагноз при НКМП в  ряде 
случаев чрезвычайно сложен ввиду ее фенотипиче-
ской неоднородности. 

В данной статье представлен клинический случай 
ВСС 21-летней женщины со смешанной КМП 
(НКМП+АКМП), осложнившейся ФЖ и инфарктом 
миокарда (ИМ) эмболического генеза.

Клинический случай
Больная Р., 21 год, на фоне полного благополучия 

внезапно потеряла сознание. Сбор анамнеза осуще -
ствлялся со слов с  родственников. До этого случая 
пациентка за медицинской помощью не обращалась, 
считала себя здоровой. Химико-токсикологический 
анализ позволил исключить прием препаратов, нар -
котических веществ, алкоголя. 

При сборе генеалогического анамнеза со слов 
матери пациентки и  построении родословных стало 
известно, что отец внезапно умер в возрасте до 35 лет 
(медицинская и другая информация отсутствует).

На момент прибытия реанимационной бригады 
скорой медицинской помощи состояние пациентки 
определялось как крайне тяжёлое  — терминальное, 
сознание отсутствовало, кома II-III, арефлексия. Спон-
танное дыхание, пульсация на магистральных арте-

Рис. 1. Остановка сердечной деятельности по типу ФЖ. Скорость 50 мм/сек.

Рис. 2. ЭКГ пациентки 21 года со смешанной КМП: НКМП и аритмогенной дисплазией, ассоциированных с генетическими DSP и KCNH2 вариантами. Скорость 
50 мм/сек.
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риях, артериальное давление не определялись. Был 
незамедлительно начат комплекс расширенной сер-
дечно-легочной реанимации. 

На электрокардиограмме (ЭКГ) регистрировался 
ритм ФЖ (рис. 1), в связи с чем проводились дефи-
брилляции, в/в инфузии амиодарона, также парал-
лельная интубация трахеи и  перевод на искусствен-
ную вентиляцию легких системой “Drager Oxylog”, 
наложение аппарата “Lucas II” для осуществления 
непрерывного непрямого массажа сердца.

Была выполнена экстренная имплантация сис-
темы экстракорпоральной мембранной оксигенации 
(ЭКМО). На фоне проводимой интенсивной терапии 
на ЭКГ зарегистрирована фибрилляция предсердий 
(ФП) с частотой сокращений желудочков 83 уд./мин, 
RR: 0,72 сек; QRS: 0,07 сек. Отклонение электриче-
ской оси сердца вправо, переходная зона между V4 
и V5, ненарастание зубца “r” c V1 по V4 (rS). Диффуз-
ные изменения процессов реполяризации по типу 

слабо отрицательных и  слабо положительных зуб-
цов Т. Обращало внимание снижение вольтажа ком-
плекса QRS (рис. 2).

При кардиомониторировании зарегистрировано 
преходящее удлинение интервала QT до 0,440 сек. 
При пересчете по формуле Базетта (QT/ ) QT

корр
 

составил 0,518 сек. 
Качественное изображение при эхокардиографии 

(ЭхоКГ) получить не удалось из-за технических труд-
ностей (экстракорпоральная мембранная оксигена-
ция). В  момент поступления значимых структурных 
изменений сердца выявлено не было (рис. 3А), была 
отмечена повышенная трабекулярность ЛЖ (рис. 3Б). 
При повторном исследовании, выполненном в  тер-
минальном периоде, зарегистрировано значительное 
снижение глобальной сократимости ЛЖ (фракция 
выброса ЛЖ 20%) за счет выраженной диффузной 
гипокинезии, асинхронное сокращение ЛЖ. Тяжесть 
состояния не позволила провести магнитно-резо-
нансное исследование сердца. 

По данным лабораторных исследований, обраща-
 ло на себя внимание значимое повышение уровня 
тропонина I в  венозной крови (33,9 нг/мл и  выше) 
[22]. Это послужило основанием для предположения 
об ИМ. Проведенная коронарная ангиография (КАГ) 
не выявила значимой патологии. Ангиография легоч-
ной артерии и ее ветвей также не выявила структур-
ных изменений со стороны легочного ствола, обеих 
легочных артерий. Давление в стволе легочной арте-
рии — в пределах нормальных значений (13-15/1-3 мм 
рт.ст.). При ангиографии сонных и мозговых артерий: 
сонные, позвоночные артерии и  их интракраниаль-
ные ветви проходимы на всем протяжении, без анато-
мических особенностей. 

Отсутствие значимого атеросклеротического пора-
жения эпикардиальных коронарных артерий по дан -
ным КАГ не противоречило предположению о нали-
чии у пациентки ИМ 2 типа в рамках КМП неясного 
генеза [23-25]. 

Тяжесть состояния пациентки определялась раз-
витием постреанимационной болезни, нарастанием 
полиорганной недостаточности: печеночной, почеч-
ной, дыхательной, церебральной (аноксическое 
повреждение головного мозга), острой сердечной 
недостаточности по Killip IV ст. Несмотря на прово-
димую интенсивную терапию, спустя 4 дня пациент-
 ка скончалась не приходя в сознание.

Патоморфологическое исследование 
Основные изменения были обнаружены в  сер-

дечно-сосудистой системе. Состояние других систем 
и органов без существенной патологии.

Сердце конусовидной формы с  заостренной вер-
хушкой размерами 12,0х10,0х6,5  см, массой 220  г, 
сердечный индекс — 0,003 (рис. 4А). 

Эпикард неравномерной толщины с  участками 
истончения или разрастания жировой клетчатки. 

Рис. 3А. ЭхоКГ пациентки Р. 21 года в момент поступления. Парастернальный 
доступ, длинная ось ЛЖ. 
Сокращения: КДРлж — конечный диастолический размер левого желудочка, 
тЗСлж — толщина задней стенки левого желудочка, тМЖПд — толщина меж 
желудочковой перегородки в диастолу. 

Рис.  3Б. ЭхоКГ, апикальная двухкамерная (скошенная) позиция. В  области 
верхушки ЛЖ и  срединных сегментах нижней стенки добавочные трабекулы.
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Клапанный эндокард. Створки митрального кла-
пана миксоматозно изменены, куполообразно “выпя-
чиваются” в  левое предсердие, желеобразной конси-
стенции, грязно-белого цвета, неравномерно утол-
щены с  единичными мелкими узелковыми утол  - 
щениями диаметром ~3 мм. Створки митрального кла  - 
пана с  разрастаниями белесоватой плотной ткани, 
распространяющейся на подклапанный эндокард. 
Хордальные нити белесоватые, часть из них с локаль-
ным утолщением до 3  мм, часть истончена и  удли-
нена. Определяются множественные добавочные 
хорды: продольные, диагональные и  поперечные,  — 
в некоторых участках создающие сетчатую структуру. 
Створки аортального клапана гладкие, блестящие, 
подвижные, неравномерно утолщены преимущест-
венно в области фиброзного кольца за счет разраста-
ния белесоватой плотной волокнистой ткани. В обла-
сти перехода в луковицу аорты выявлены желтоватые 

не выступающие пятна и бело-желтые слегка высту-
пающие бляшки. 

Створки клапана легочной артерии гладкие, бле-
стящие, незначительно неравномерно утолщены за 
счет разрастания соединительной ткани. Папилляр-
ные мыш  цы увеличены, с разрастаниями белесоватой 
плотной блестящей ткани, особенно выраженными 
в ЛЖ. Часть папиллярных мышц имеет поперечное 
прикрепление. В  полости ЛЖ, преимущественно 
в об  ласти верхушки, имеются дополнительные тра-
бекулы, формирующие густую сеть, часть из них 
перпендикулярны длинной оси сердца. Аномальные 
трабекулы наиболее выявле  ны в  апикальной, сре-
динно-латеральной и  нижней частях ЛЖ (рис.  4А, 
4Б). Между трабекулами в  полости обоих желудоч-
ков, а  также в  ушке правого предсердия определя-
ются множественные плотные сухие серо-красные 
тусклые с гофрированной поверх ностью тромботи-

1

2

3

4

5

6

Рис.  4А. Макропрепарат. Заостренная верхушка сердца (1), субэндокарди-
альный фиброз (2), пристеночный смешанный тромб (3), дополнительные 
хорды (4), повышенная трабекулярность (5). Неотчетливая структура клапан-
ного эндокарда с нарушением анатомической формы (6).

Рис.  4Б. Макропрепарат. Выраженная трабекулярность и  субэндокардиаль-
ная пестрота сердечной мышцы.

Рис. 5А, Б. Гистологический препарат миокарда: соотношение некомпактного и компактного слоев миокарда ЛЖ 3:1. Окраска гематоксилином и эозином, х100.

А Б
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ческие мас сы, с  трудом отделяющиеся от эндокарда 
(рис. 4А). 

Миокард дряблой консистенции красного цвета 
с диффузными разрастаниями белесоватой плотной 
ткани и  участками нарушения волокнистой структу-
ры мелкоячеистого вида. В области верхуш  ки и меж  - 
желудочковой перегородки (МЖП) ткань миокарда 
пестрого цвета с чередованием желтоватых и темно ко  - 
ричневых участков. В  остальных участках миокард 
дряблый с  желтоватыми бесструктурными прослой-
ками. В миокарде соотношение некомпактного и ком   - 
пактного слоев составило 3:1 (рис. 5А, Б).

Выявлена аномалия строения коронарного русла: 
просвет коронарных артерий на всем протяжении 

узкий (до 2 мм), интима желто-серого цвета, блестя-
щая с единичными липидными пятнами. 

Просвет устьев правой и  левой коронарной 
артерии сужен за счет циркулярно расположенных 
липидных пятен и  фиброзных бляшек, суживаю-
щих про свет сосудов до 50%. В  интрамиокарди-
альных сосу  дах признаки острых дисциркулятор-
ных изменений и пристеночные тромбы. В стенке 
сосудов артериального типа дезорганизация колла-
геновых волокон, очаговый эластолиз, эластофиброз. 
В про свете мелких ин  трамуральных сосудов серд-
 ца и ди  стальных отделах передней межжелудочко-
вой и  огибающих ветвей левой коронарной арте-
рии выявлены темно-красные тусклые массы 

Рис.  6А. Миокард ЛЖ: очаговый и  интерстициальный фиброз, ангиоматоз 
и поля КМЦ с полиморфными ядрами, очагами фрагментации и миоцитолиза. 
Окраска гематоксилином и эозином, х240

Рис. 6В. Гистологическое исследование миокарда ЛЖ: очаги клеточной стро-
мы с базофилией. Окраска гематоксилином и эозином, х240.

Рис.  6Г. Гистологическое исследование миокарда ПЖ: очаговый липоматоз 
и волнообразная деформация КМЦ. Окраска гематоксилином и эозином, х240.

Рис.  6Б. Митральный клапан: миксоматоз и  поверхностная дезорганизация 
соединительной ткани (мукоидное набухание). Окраска толуидиновым синим, 
х200.
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с шероховатой поверхностью, обтурирующие про- 
свет сосудов. 

В области верхушки и МЖП ткань миокарда пест-
роватая с  чередованием желтоватых и  темно-корич-
невых участков. На передней стенке ЛЖ с переходом 
на МЖП располагаются сливающиеся неоднородные 
пестрые очаги, слегка западающие над поверхностью 
разреза. В  этой зоне чередуются бледные, желтова-
тые, белесоватые и розово-красные участки и местами 
теряется волокнистая структура миокарда. В  ЛЖ 
были обнаружены диффузно расположенные и  мес -
тами сливающиеся очаги ишемии и некроза различ-
ной давности, в т. ч. с участками ор  ганизации. В цито-
генной строме с новообразованными сосудами опре-
деляются единичные лимфоцитарные скопления (не 
более 3-4 лимфоцитов в одном поле зрения). 

Макроскопически общая площадь очагов составляет 
~28 см2. В средней трети МЖП обнаружен очаг анало-
гичного вида площадью 10,5  см2. Встречались участки 
волнообразной деформации, фрагментации, диссо-
циации, миоцитолиза мышечных волокон, а  также 
обширные поля фиброза (рис. 6Г).

При микроскопическом исследовании определя-
лись изменения в  левых и  правых отделах сердца. 
Максимально выраженные изменения выявлялись 
в  миокарде ЛЖ, в  котором встречались поля доста-
точно правильного хода мышечных волокон и участки 
с липоматозом, очагового преимущественно клеточ-
ного фиброза, ангиоматоза, среди которых находи-
лись группы кардиомиоциты (КМЦ) с  полиморф-
ными ядрами, очагами фрагментации и  миоцито-
лиза, участки базофилии стромы (рис. 6А, 6В). В пра  - 
вом желудочке (ПЖ) были выявлены разрастания 
жировой ткани, максимально выраженные субэпи-
кардиально. Липоматоз был локальным или диффуз-
ным и представлен либо в виде мелких вкраплений, 
либо мелких очагов, замещающих группы КМЦ. 
Остаточная площадь КМЦ в ПЖ на фоне фиброзно-
жирового замещения миокарда свободной стенки 
ПЖ в 1 образце составила ~70%. В части полей зре-
ния ПЖ доля жировой ткани составляет >3%, а фиб -
розной — ~40%. 

В пристеночном и клапанном эндокарде признаки 
дезорганизации соединительной ткани с  преоблада-
нием мукоидного набухания, в  клапанах сердца 
наблюдается очаговый миксоматоз различной сте-
пени выраженности (рис.  6Б). Разрастания фиброз-
ной ткани обнаружены и в эндокарде ПЖ. В строме 
миокарда единичные (1-3) лимфоциты без признаков 
кардиотропности (рис. 6Г).

Генетический анализ
Для уточнения генетической природы заболева-

ния проводилось посмертное генетическое исследо-
вание методом секвенирования нового поколения на 
приборе “Illumina MiSeq” с  последующим подтвер-
ждением методом секвенирования по Сенгеру.

Была обнаружена мутация в гене десмоплакина DSP: 
uc021yle.1:exon23:c.C3300G:p.C1100W, которая, в  соот-
ветствии с классификацией American College of Medical 
Genetics and Genomics (ACMG) 2015г, яв  ляется вариан-
том неопределенной значимости, од  нако с учетом кли-
нической картины заболевания мо жет являться при-
чинным в отношении наблюдаемой патологии [26].

Также обнаружен вариант в  гене KCNH2 
(uc003wic.3:exon13:c.C3133T:p.L1045F), который, в  со  - 
ответствии с базой данных ClinVar и классификацией 
АСМG, в настоящее время трактуется как доброкаче-
ственный [26]. 

Таким образом, у молодой женщины
•  диагностирована остановка сердечной деятель-

ности на фоне электрической нестабильности мио-
карда — ФЖ;

•  зарегистрированы ФП и синдром удлиненного 
QT после прерванной остановки сердечной деятель-
ности ввиду ФЖ; 

•  при ЭхоКГ выявлены добавочные трабекулы 
в области верхушки ЛЖ и срединных сегментах ниж-
ней стенки; 

•  семейный анамнез ВСС в двух поколениях (смерть 
отца в возрасте до 35 лет по невыясненным причинам);

•  при патоморфологическом исследовании обна-
ружены:

—  гипертрабекулярность/некомпактность миокар -
 да ЛЖ;

—  уменьшение площади КМЦ преимущественно 
в миокарде ПЖ, миоцитолиз, очаги фиброза и липо-
матоза; 

—  пристеночные тромбы в полостях сердца, обту-
рирующие тромбы и  тромбоэмболы в  интрамиокар-
диальных сосудах;

—  аномалии строения коронарного русла;
—  повторные ИМ эмболического генеза различ-

ной давности.

Обсуждение
На основании сопоставления макро- и микроско-

пических изменений, а  именно: дизэмбриогенеза (на  - 
личие малых аномалий сердца: множественные па пил -
лярные мышцы, дополнительные хорды ЛЖ и ПЖ), 
соотношения некомпактного и  компактного слоев 
3:1  — можно констатировать наличие у  пациентки 
молодого возраста НКМП [27]. 

Клиническая и  морфологическая картина в  дан-
ном случае также соответствует критериям АКМП 
(1  большой + 2 малых: уменьшение площади КМЦ, 
фиб  роз, липоматоз в  ПЖ по данным аутопсии + 
анамнез ВСС в  возрасте до 35 лет у  родственников 
первой линии родства + низкий вольтаж ЭКГ в соче-
тании с желудочковыми тахиаритмиями) [6]. Выявлен -
ные в  ПЖ начальные морфологические проявления 
АКМП также могли способствовать электрической 
нестабильности сердца и ВСС.
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И АКМП, и НКМП могут проявляться в виде сим-
 птомов и/или документации ФП, нарушения прово-
димости, тахиаритмий из ПЖ и/или ЛЖ [28]. Нару-
шения процессов реполяризации, регистрируемые у па  - 
циентов с НМЛЖ и у пациентов АКМП, также пред-
располагают к возникновению злокачественных же -
лудочковых тахиаритмий и ВСС [27, 29]. Наиболее ха  - 
рактерными нарушениями реполяризации при НМЛЖ 
являются ранняя реполяризация, которая встречает-
 ся с частотой ~40%, и синдром уд  линенного QT (у 50% 
больных) [30-32]. 

В классическую триаду осложнений некомпакт-
ного миокарда ЛЖ входят: аритмии, включая ВСС, 
сердечная недостаточность, системные эмболии. За -
болевание длительное время может протекать бес-
симптомно [33-37]. 

Наличие тромбов в  полостях сердца, описанных 
у  пациентки, может быть самостоятельным проявле-
нием НКМП. Тромбоэмболические события встреча-
ются в 5-38% случаев некомпактного миокарда ЛЖ [38]. 
Крайне редко встречается НКМП и ассоциированный 
с ней первичный антифосфолипидный синдром, кото-
рый в  данном конкретном случае ни подтвердить, ни 
опровергнуть не представляется возможным [39, 40]. 

ИМ был заподозрен клинически (уровень тропо-
нина I в венозной крови 33,900 и >50,000 нг/мл в дина-
мике) и  подтвержден при патологоанатомическом 
исследовании. В  литературе представлены описания 
сочетания НМЛЖ и подострого или острого ИМ 1 типа 
атерогенного генеза у пациентов старше 45 лет [41-45]. 

Güvenç TS, et al. (2012) описывают клинический 
случай эмболического ИМ при интактных коронар-
ных артериях по данным КАГ у 20-летнего мужчины 
с НМЛЖ [46]. Описание эмболического ИМ у 67-лет-
ней женщины с  НМЛЖ и  тромбом ЛЖ приводят 
также Pulignano G, et al. (2015) [47]. Несмотря на это, 
ассоциация НМЛЖ с ишемической болезнью сердца 
и ИМ считается редким явлением [48]. В данном слу-
чае, с одной стороны, имеет место аномальное строе-
ние коронарного русла (узкие коронарные артерии), 
что создает предпосылки для ишемии миокарда 
в рамках MINOCA (myocardial infarction/ischemia and 
no obstructive coronary artery disease). С  другой, про-
свет устьев правой и левой коронарной артерии был 
сужен за счет циркулярно расположенных липидных 
пятен и  фиброзных бляшек до 50%. Нельзя исклю-
чить, что, с  учетом основного диагноза (КМП сме-
шанного генеза), данное обстоятельство может иметь 
клиническое и гемодинамическое значение. 

Таким образом, очаги повреждения в  миокарде 
ЛЖ в описываемом нами случае являются следствием 
сочетания некоронарогенных и  коронарогенных 
механизмов. Вместе с тем это, в первую очередь, ре -
зультат хронических и острых дисциркуляторных на -
рушений в интрамиокардиальных артериях с образо-
ванием обтурирующих тромбов и тромбоэмболов, ис  - 
точником которых могли быть пристеночные тром   бы 
полостей сердца.

Десмоплакин является ключевым элементом дес-
мосом в сердечной и эпителиальной тканях, который 
играет роль структурного компонента, обеспечиваю-
щего механическую целостность, а  также является 
одним из основных белков десмоплакин-цитоске-
летного комплекса, участвуя в реализации ряда вну-
триклеточных сигнальных путей [49]. В международ-
ных и  отечественных обзорах ассоциация мутаций 
гена DSP и некомпактного миокарда ЛЖ была опи-
сана рядом авторов [50-54]. Li S, et al. (2018) выя-
вили, что развитие НМЛЖ среди китайских пациен-
тов (n=100) наиболее часто ассоциировано с генами 
TTN, MYH7, MYBPC3 и DSP (>60% всех выявленных 
патогенетических вариантов). Авторы также подчер-
кивают, что пациенты c НМЛЖ и генетическими ва    - 
риантами в DSP имеют высокий риск развития желу-
дочковых нарушений ритма [55]. Arbustini E, et al. 
в  обзорной статье 2016г упоминают мутацию DSP, 
манифестирующую следующими кардиальными фе -
нотипами: НМЛЖ, НМЛЖ и дилатационная КМП, 
НМЛЖ и АДЛЖ [50]. 

Текущий системный анализ генетических вариан-
тов и общих финальных путей при АКМП приведен 
в  работе Towbin JA, et al. (2019) (рис.  7) [6]. В  80% 
случаев подтвержденной АКМП, имеют место мута-
ции в  генах плакофиллина-2 (PKP2), DSP и  десмо-
глеина-2 (DSG2) [56, 57]. АКМП с  преимуществен-
ным поражением ЛЖ связывают с  дефектами гена 

Рис. 7. Подходы к пониманию общих конечных путей и генетических вариан-
тов у  пациентов с  различной вовлеченностью желудочков сердца при АКМП. 
Адаптировано из Towbin JA , et al. (2019) [6]. 
Примечание: *  — амилоидоз, саркоидоз, фенокопии КМП (болезнь Фабри 
и др.).
Сокращения: АКМП  — аритмогенная кардиомиопатия, ЭПР  — эндоплазма-
тический ретикулум.
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DSP, а  также KCNH2 и многих других генов (рис. 7) 
[6, 58].

В представленном нами случае описанные генетиче-
ские варианты могут свидетельствовать не только об 
универсальной роли структуры вставочных дисков 
и десмосом в генезе КМП, подтверждая гипотезу “общих 
финальных путей”, но и о существовании не  известного 
звена патогенеза, “направляющего” развитие КМП 
в  тот или иной морфофункциональный фенотип [21]. 

Заключение
Представленное клиническое наблюдение еще раз 

иллюстрирует, что независимо от уникального пато-

механизма, затрагивающего этап эмбрионального раз-
вития миокарда, генетический спектр НМЛЖ сущест-
венно перекрывается со спектром других ти  пов КМП 
и  включает в  себя саркомерные и  структурные гены, 
гены ионных каналов и  гены внутриклеточных мета-
болических путей. Независимо от генетической при-
роды заболевания семейный анамнез внезапной 
смерти требует повышенного внимания клиницистов 
к членам семьи пробанда именно с целью ранней диа-
гностики КМП и профилактики ВСС.
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