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РЕЗЮМЕ
В статье представлено клиническое наблюдение, выявившее снижение сегментарной деформации миокарда левого желудочка 
у подростка 15 лет на ранней стадии асимметричной необструктивной гипертрофической кардиомиопатии (ГКМП). Для оценки 
систолической функции миокарда исследовались: фракции выброса и укорочения левого желудочка, а также показатели глобальной 
и сегментарной деформации миокарда, определяемые при эхокардиографическом исследовании в режиме метода 2D speckle-
tracking. Отмечалось отсутствие изменений фракций выброса и укорочения левого желудочка, глобальной продольной деформации 
миокарда, но при этом наблюдалось снижение продольной и циркулярной деформации в отдельных сегментах левого желудочка, что, 
в том числе, явилось основанием для назначения кардиопротективной терапии. 
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SUMMARY
The article presents a clinical observation that revealed a decrease in segmental deformation of the left ventricular myocardium in a 15-year-old 
teenager at the early stage of asymmetric non-obstructive hypertrophic cardiomyopathy (HCM). To assess myocardial systolic function, the fol-
lowing were used: ejection fraction and shortening of the left ventricle, as well as indicators of global and segmental myocardial deformation, 
determined by echocardiographic study using the 2D speckle-tracking method. There was no change in ejection fractions and shortening 
of the left ventricle, global longitudinal deformation of the myocardium, but there was a decrease in longitudinal and circular deformation 
in individual segments of the left ventricle, which, in general, was the basis for prescribing cardioprotective therapy.
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Введение
Гипертрофическая кардиомиопатия является тяжелым 

инвалидизирующим заболеванием и имеет неблагопри-
ятный для жизни прогноз. Распространенность ГКМП 
у детей составляет от 3–5: 1 млн до кумулятивной рас-
пространенности 9:10 000 к 18 годам [1–3]. Проблема вы-
сокой смертности детей с ГКМП до настоящего времени 
остается актуальной, так как внезапная смерть часто ста-
новится первым и единственным проявлением заболе-
вания и, несмотря на известные факторы риска, являет-
ся труднопрогнозируемой [2, 4–8]. Это предопределяет 
необходимость введения в широкую диагностическую 
практику критериев для выделения групп повышенно-
го риска развития жизнеугрожающих состояний у детей 
с ГКМП, а также проведение ранней медикаментозной 
профилактики и коррекции образа жизни. По данным кли-
нических рекомендаций по ГКМП к группе повышенного 
риска, которой необходима медикаментозная профилакти-
ка и коррекция образа жизни, относятся только: больные 
с обструкцией выходного тракта левого желудочка более 
30 мм рт. ст.; со сниженной глобальной систолической 
функцией (фракция выброса менее 50%); со стенокарди-
тическими проявлениями; с жизнеугрожающими аритми-
ями [5]. Все эти показания соответствуют проявлениям 
декомпенсации ГКМП, а лечение в стадию декомпенсации 
прогностически неблагоприятно и менее эффективно, чем 
лечение на ранних стадиях. Пациентам с ГКМП без ука-
занных показаний лечения не проводится, но таких детей, 
особенно при раннем выявлении ГКМП в семьях с генети-
чески установленным диагнозом, насчитывается немало. 

В связи с этим необходим дифференцированный под-
ход к выделению группы риска внезапной сердечной смер-
ти с целью раннего назначения кардиопротективной тера-
пии [9–11]. Общепринятым показанием к ее проведению 
является снижение показателей глобальной систоличе-
ской функции миокарда желудочков, к которым относятся 
фракции выброса и укорочения, определяемые при стан-
дартном эхокардиографическом исследовании [5, 12–14]. 
Но в течение длительного времени данные показатели 
у детей с ГКМП могут оставаться в пределах нормативных 
значений вследствие компенсаторной адаптации миокарда. 
Их снижение наблюдается при вовлечении в патологи-
ческий процесс не единичных, а большинства сегмен-
тов миокарда. Поэтому у детей с ГКМП важное значение 
приобретает оценка не только глобальной, но и сегмен-
тарной систолической функции миокарда, позволяющей 
определять нарушения в отдельных сегментах на ранней 
стадии заболевания. К наиболее информативным показа-
телям как глобальной, так и сегментарной систолической 
функции относится деформация миокарда (strain), которая 
представляет собой изменение исходной геометрии ми-
окарда в процессе сокращения в различных направлени-
ях (продольном, радиальном, циркулярном). Она может 
быть измерена при стандартном эхокардиографическом 
исследовании в режиме метода 2D speckle-tracking, ко-
торый основан на отслеживании траектории движения 
акустических маркеров миокарда или спеклов в течение 
сердечного цикла вне зависимости от угла сканирования 

и поступательных движений сердца [15]. Данный метод 
находит все большее применение при оценке деформации 
миокарда у пациентов с ГКМП [16–20].

Целью нашего исследования явилась демонстрация 
клинического наблюдения ранней диагностики снижения 
сегментарной деформации миокарда левого желудочка, 
определяемой в режиме метода 2D speckle-tracking у под-
ростка с впервые выявленной ГКМП.

Клиническое наблюдение
Подросток 15 лет поступил в клинику на обследова-

ние в связи с внезапной смертью старшего брата в воз-
расте 25 лет. Жалобы на момент поступления отсутство-
вали. Анамнез жизни: пациент от второй беременности 
(первая беременность – сын, внезапная смерть в 25 лет), 
протекавшей без особенностей, вторых оперативных ро-
дов в 36 недель гестации. Масса тела при рождении 3750 
г, длина тела 50 см. Оценка по шкале Апгар 8–9 бал-
лов. Раннее физическое и нервнопсихическое развитие 
в соответствии с возрастом. Перенесенные заболева-
ния: частые острые респираторные заболевания, трещи-
на лучевой кости в 13 лет, малоберцовой кости в 15 лет. 
В раннем возрасте наблюдался у невролога по поводу 
тиков. Состоит на учете у офтальмолога по поводу ми-
опии средней степени, астигматизма. Наследственный 
анамнез отягощен: у матери (возраст 44 года) гиперто-
ническая болезнь, по линии матери внезапная смерть 
деда в 65 лет, внезапная смерть прадеда в 78 лет, вне-
запная смерть родного брата прадеда в 65 лет; у отца 
(возраст 52 года) – ишемическая болезнь сердца, по ли-
нии отца у деда – инсульт с летальным исходом в 65 лет. 
На ЭКГ у скончавшегося брата отклонение электриче-
ской оси сердца влево, неполная блокада правой ножки 
и передней ветви левой ножки пучка Гиса, нарушение 
процесса реполяризации миокарда. На ЭКГ родителей 
значимой патологии не выявлено. Анамнез заболева-
ния: отмечаются частые предсинкопальные состояния 
в душных помещениях и при повышенной эмоциональ-
ной нагрузке. Синкопальные состояния отрицает. По 
результатам магнитно-резонансной томографии сердца 
с контрастированием, выполненной за 3 месяца до посту-
пления в стационар, отмечалась начальная гипертрофия 
стенок левого желудочка. Был выявлен внутримышечный 
мостик средней трети передней межжелудочковой ветви 
левой коронарной артерии. Показатели функционально-
го состояния сердца не изменены. Участки локального 
нарушения сократимости, фиброзные и воспалитель-
ные изменения в миокарде не определялись. Данных 
за некомпактный миокард или аритмогенную диспла-
зию не получено.

При поступлении состояние удовлетворительное. 
Сознание ясное. Пациент контактен, активен. Вес/масса  
тела = 73,5кг (перцентиль > 97%). Рост/длина = 180,5см (пер-
центиль = 75–90%). Площадь поверхности тела = 1,92 м².  
Кожные покровы, слизистые чистые. Зев не изменен. 
Костно-мышечная система без особенностей. Носовое 
дыхание свободное. Частота дыхания 20 в минуту, одышки 
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нет. В легких дыхание везикулярное, хрипов нет. Пульс 
72 удара в минуту, ритм правильный. Артериальное дав-
ление 110/70 мм рт. ст. Тоны сердца отчетливые, ритмич-
ные, шумов нет. Аппетит сохранен. Язык чистый. Живот 
мягкий, безболезненный. Печень и селезенка не пальпиру-
ются. Стул не изменен. Мочеиспускание безболезненное. 
Дизурические явления отсутствуют. Психическое развитие 
соответствует возрасту. Патологических рефлексов нет. 
Слух не изменен. Отмечается близорукость, астигматизм.

При обследовании в общем анализе мочи, общем 
и биохимическом анализе крови, гормональном профиле 
щитовидной железы изменений не выявлено. Исключе-
ние составили белковые фракции крови: незначительное 
снижение альбумина (55,6%, норма 58–65,2%) и α2-гло-
булинов (10,1%, норма 10,7–14,7%), а также увеличение 
β-1 глобулинов (6,7%, норма 4,1–6,4%) и γ-глобулинов 
(19,1%, норма 8,6–17,4%). Биохимические маркеры ише-
мии миокарда (тропонин I=2,7 пг/мл, норма до 22,9 пг/мл;  
креатинфосфокиназа-МВ = 1 нг/л, норма 0,7–4,6 нг/л), 
хронической сердечной недостаточности (натрийуретиче-
ский пептид типа В = 28 пг/мл, норма 0–100 пг/мл) были 
в пределах допустимых значений. 

При проведении теста с шести минутной ходьбой был 
выявлен функциональный класс I (по NYHA), степень 
нарушения кровообращения 0.

На стандартной электрокардиограмме покоя отмечался 
синусовый ритм, ЧСС = 75–79 в минуту, неполная блокада 
правой ножки Гиса. Значения интервала QTc варьировали 
от 445 мс до 451 мс, в ортостазе определялось удлинение 
QTc до 486–491 мс, после физической нагрузки – от нор-
мальных значений до удлинения до 509 мс. По данным 
холтеровского мониторирования сердечного ритма на-
блюдался синусовый ритм со средней частотой 64 удара 
в минуту; умеренная брадикардия в течение суток; уд-
линение интервала QTc более 450 мс в течение 79% за-
писи, доступной анализу; среднее значение QTc 465 мс; 
на максимальной ЧСС = 121 ударов в минуту отмечалось 
удлинение QTc до 528 мс. По результатам тредмил-теста 
нарушений ритма и проводимости не зарегистрировано, 
значения интервала QTc в претесте были от нормальных 
(442 мс) до удлиненных (460 мс), нормализация показа-
теля наблюдалась на нагрузке, удлинение в периоде вос-
становления было до 459–470 мс.

По данным эхокардиографии пороков сердца не вы-
явлено. Во время исследования отмечался синусовый 
ритм, брадикардия (ЧСС = 62–64 удара в минуту). Раз-
меры полостей сердца в пределах нормативных значе-
ний: передне-задний размер левого предсердия = 33 мм 
(17,18 мм²); передне-задний размер правого предсер 
дия = 32 мм (16,7 мм²); правый желудочек (приточный-вы-
ходной отдел) = 23 мм (11,9 мм²); левый желудочек (ко-
нечный диастолический – конечный систолическтй раз- 
мер) = 49–31,85 мм (25,5–16,5 мм²). Незначительное уве-
личение объема левого предсердия (объем = 68 мл; ин-
декс объема=35,4 мл/м², норма < 34 мл/м²). Клапанная 
регургитация (митральная, трикуспидальная, легочная) 
минимальная, в пределах физиологической нормы. Не-
значительная гипертрофия межжелудочковой перегородки 

на базальном уровне (до 13 мм вне места крепления мо-
дераторного пучка и трабекулы левого желудочка) с пере-
ходом на базальный передний сегмент левого желудочка. 
Обструкции в выходном отделе левого желудочка не выяв-
лено (максимальный градиент давления = 9,86 мм рт. ст.).  
Латентная обструкция после проведения нагрузочной 
пробы не определялась. Масса миокарда=241,84 г; ин-
декс массы миокарда (ASE) = 106,19 г/м². Показатели 
глобальной систолической функции левого желудочка: 
фракция выброса по Симпсону = 65% (норма 52–72%), 
фракция укорочения = 35% (норма 30–45%), глобаль-
ная продольная деформация = -25,6% (норма не менее 

-19%) были в пределах нормы. Отмечалось снижение по-
казателей сегментарной деформации миокарда (<-19%): 
продольной деформации до -15% в базальном переднем 
сегменте и до -17% в базальном заднеперегородочном сег-
менте; циркулярной деформации до -9,16% в базальном 
переднем сегменте; до -10,53% в базальном переднебо-
ковом и до -17,31% в базальном заднебоковом сегментах; 
до -15,75% в переднебоковом и до -10,91% в заднебоковом 
средних сегментах) и плато на пиках деформации в боль-
шинстве сегментов левого желудочка. Cистолическая 
функция правого желудочка (систолическая экскурсия 
трикуспидального кольца = 22 мм; глобальная продольная 
деформация свободной стенки = -35–37%) не нарушена. 
Расчетное систолическое давление в правом желудочке 
(31 мм рт. ст.) в пределах нормы (до 35 мм рт. ст.). Диа-
столическая функция левого желудочка без особенностей, 
индекс Е/е’ (4,9) в пределах нормы (< 14).

С целью верификации диагноза, определения прогно-
за заболевания и дальнейшей тактики ведения подрост-
ку было проведено полногеномное секвенирование ДНК 
с поиском патогенных мутаций, ассоциированных с на-
правительным диагнозом и прочими наследственными 
заболеваниями со сходными фенотипическими прояв-
лениями. Обнаружен патогенный вариант rs397516357 
в гетерозиготном состоянии в экзоне 8 из 8 гена TNNI3, 
приводящий к аминокислотной замене p.Arg186Gln.  
Патогенные гетерозиготные варианты в гене TNNI3 
приводят к развитию нескольких типов кардиомиопатий, 
в том числе – гипертрофической кардиомиопатии, тип 
7 (OMIM 613690) с аутосомно-доминантным типом на-
следования. Вариант встречается в базе данных популя-
ционных частот gnomAD v3.1.1 с низкой частотой (1 но- 
ситель), располагается в полуконсервативном сайте 
(GERP++), предсказан оказывать патогенный эффект 
на белок компьютерными алгоритмами (CADD, FATHMM, 
LRT, MetaSVM, MutationTaster) и не оказывать патогенно-
го эффекта на белок компьютерными алгоритмами (SIFT, 
PrimateAI, PROVEAN, Polyphen). Вариант аннотирован 
патогенным/вероятно патогенным в базе данных ClinVar 
11 лабораториями. В дальнейшем было проведено секве-
нирование по Сэнгеру с целью сегрегационного анализа 
для вариантов, выявленных при полногеномном секве-
нировании ДНК. У ребенка было подтверждено нали-
чие варианта c.557G>A гена TNNI3K соответствующий 
rs397516357 (19:g.55151910C>T), в гетерозиготном со-
стоянии.
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На основании клинико-анамнестических, лаборатор-
ных, функциональных, ультразвуковых и генетических 
исследований поставлен диагноз: Гипертрофическая кар-
диомиопатия, асимметричная, необструктивная форма, 
функциональный класс I (по NYHA), степень нарушения 
кровообращения 0. По совокупности данных вероятность 
синдрома удлиненного интервала QT была расценена как 
низкая.

Ввиду наличия у пациента генетически подтвержден-
ной гипертрофической кардиомиопатии с нарушением 
сегментарной сократительной функции левого желудочка 
и ремоделированием левого предсердия, отягощенный се-
мейный анамнез по внезапной сердечной смерти у брата 
пробанда, наличие у пробанда удлиненного интервала QT, 
несмотря на то, что в современных Клинических рекомен-
дациях [5] «Не рекомендуется назначение бета-адренобло-
каторов… пациентам с бессимптомным течением ГКМП, 
так как их полезное действие не доказано» было приня-
то решение о назначении длительной терапии бета-бло-
катором (бисопролол 2,5 мг×1 раз в день) с возможным 
последующим повышением дозы в условиях стационара 
после проведения обследования в динамике. Во время 
пребывания в стационаре проводилась кардиопротектив-
ная терапия каптоприлом (12,5 мг×3 раза в день). Было 
рекомендовано наблюдение педиатра, детского кардио-
лога по месту жительства, освобождение от занятий физ-
культурой, спортом, интенсивных физических нагрузок, 
проведение контрольной эхокардиографии и плановая 
госпитализация через 6 месяцев.

Обсуждение
Таким образом, данное клиническое наблюдение на-

глядно демонстрирует ранние нарушения сегментарной 
сократительной функции левого желудочка у подростка 
с впервые выявленной и генетически подтвержденной 
асимметричной необструктивной гипертрофической 
кардиомиопатией. Несмотря на сохранные показатели 
глобальной систолической функции левого желудочка 
(фракции выброса и укорочения, продольная деформация 
миокарда), отмечалось снижение показателей продоль-
ной и циркулярной деформации в отдельных сегментах 
и плато деформации во всех сегментах левого желудочка 
при отсутствии изменений радиальной деформации, что, 
в совокупности с анамнестическими (внезапная сердеч-
ная смерть сибса в 25 лет) и другими лабораторно-инстру-
ментальными данными (удлинение интервала QT, выяв-
ленный патогенный генетический вариант в гене TNNI3), 
явилось основанием для постановки диагноза ГКМП и на-
значения кардиопротективной терапии. Следует отметить, 
что жизнеугрожающие нарушения сердечного ритма и вы-
сокую частоту внезапной сердечной смерти при мутациях 
данного гена отмечают и другие исследователи, также при 
отсутствии выраженного ремоделирования миокарда [21]. 

Заключение
Диагностика ранних нарушений сегментарной со-

кратительной функции миокарда у детей с ГКМП с при-
менением показателей деформации миокарда является 

приоритетной задачей в профилактике прогрессирования 
заболевания, предотвращении жизнеугрожающих состо-
яний и внезапной сердечной смерти.
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