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В статье представлен клинический случай пациента с бивентрикулярной 
формой аритмогенной кардиомиопатии, ассоциированной с мутацией 
в гене DSG2. Морфологическая реализация данной мутации связана 
с фиброзно-жировым замещением миокарда обоих желудочков 

сердца. Клинически данная форма аритмогенной кардиомиопатии про-
является развитием жизнеугрожающих желудочковых нарушений ритма  
и ассоциирована с высоким риском развития бивентрикулярной сердечной 
недостаточности с тенденцией к прогрессирующему снижению сократи-

тельной способности миокарда. Поражение лиц молодого трудоспособного 
возраста, наследственная детерминированность и неблагоприятный прогноз 
выживаемости актуализирует важность диагностической настороженности 
при обследовании молодых пациентов с желудочковыми нарушениями ритма 
и клиникой пресинкопальных и/или синкопальных состояний. Рассмотрены 
основные вопросы диагностики заболевания, критерии постановки диагноза, 
актуальные принципы лечения и профилактики внезапной сердечной смерти 
на примере клинического случая. 
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T
his article describes clinical observation over a patient with a biventricular 
form of arrhythmogenic cardiomyopathy associated with a mutation  
in DSG2 gene. The morphological realization of this mutation is associated 
with fibrous-fat replacement of the myocardium of both ventricles 

of the heart, which is clinically manifested by the development of life-threa- 
tening ventricular arrhythmias and a high risk of biventricular heart failure  
with a tendency to a progressive decrease in myocardial contractility.  

The affect on young people of working age, hereditary determinism and an unfa-
vorable prognosis of survival actualizes the importance of diagnostic alertness  
in the examination of young patients with a clinical picture including ventricular 
arrhythmias, presyncope, syncope conditions and sudden cardiac death. 
The main issues of diagnosis, criteria for diagnosis in accordance with the Padua 
criteria (2020), current principles of treatment and prevention of sudden cardiac 
death are considered.

1970    Том 7  №2  2023 г.НЕОТЛОЖНАЯ КАРДИОЛОГИЯ И КАРДИОВАСКУЛЯРНЫЕ РИСКИ

Интересный клинический случай



личие бивентрикулярного фенотипа АКМП 
может также проявляться признаками на-
личия сердечной недостаточности с клини-
кой одышки и отёчного синдрома [17, 19].

На сегодняшний день отсутствует метод 
диагностики АКМП, который может высту-
пать в качестве «золотого стандарта». Однако, 
в 2020 году международной группой экспер-
тов были представлены Паддуанские крите-
рии диагностики, которые в значительной 
степени облегчают постановку диагноза 
АКМП с уточнением её фенотипической 
формы (праводоминантная, леводоминант-
ная, бивентрикулярная). Данные критерии 
базируются на оценке семейного анамнеза, 
данных электрокардиографии (оценка пара- 
метров реполяризации и деполяризации же-
лудочков, желудочковых нарушений ритма), 
трансторакальной эхокардиографии (ЭхоКГ),  
МРТ сердца и эндомиокардиальной биоп- 
сии (ЭМБ) (наличие структурных и морфо-
функциональных аномалий желудочков серд-
ца), а также результатов генотипирования 
[12, 13, 16]. Генетическое типирование имеет 
особую ценность у пациентов с неопределен-
ным диагнозом по результатам неинвазив-
ных методов исследования, а также в докли-
нической диагностике заболевания у членов  
семьи пробанда.

В данной статье представлен клиниче-
ский случай пациента с бивентрикулярной 
формой АКМП, ассоциированной с мутацией 
в гене DSG2, демонстрирующий основные 
этапы постановки диагноза на основе Пад-
дуанских критериев.

Пациент З. мужского пола в возрасте 36 лет  
был доставлен бригадой скорой медицин-
ской помощи в РНПЦ «Кардиология». По дан- 
ным ЭКГ, зарегистрированной при вызове 
бригады скорой медицинской помощи, был 
зафиксирован пароксизм устойчивой желу-
дочковой тахикардии с паттерном блокады 
левой ножки пучка Гиса с частотой сердеч-
ных сокращений до 200 ударов в минуту, со-
провождающийся потерей сознания, и ко-
торый был купирован электроимпульсной  
терапией (ЭИТ). При поступлении пациент 
предъявлял жалобы на эпизоды «перебоев» 
в работе сердца, сопровождающиеся голо-
вокружением. С 35 лет отмечает появление 
приступов учащённого сердцебиения (3 раза 
в год), которые сопровождались слабостью, 
головокружением и пресинкопальными со-
стояниями. Семейный анамнез не отягощен. 

По данным объективного осмотра со- 
стояние средней степени тяжести, гемодина-
мически стабилен. Правильное телосложе-
ние, избыточная масса тела (рост 177 см,  
вес 88 кг, индекс массы тела 28,09 кг/м2). 
Кожные покровы чистые, сухие, бледные, теп-
лые. Очаговой неврологической симптома-
тики не выявлено. При аускультации легких  
дыхание везикулярное, проводится во все  

Введение
Термин «аритмогенная дисплазия право-

го желудочка» (АДПЖ) был введен в 1997 го-
ду G. Fontaine. и подразумевал под собой на-
личие фиброзно-жирового замещения мио-
кар да исключительно правого желудочка  
в качестве основного провоцирующего фак то-
ра развития желудочковых нарушений рит - 
ма. В результате совершенствования ме то дов 
диагностики заболеваний сердца и широкого 
внедрения метода магнитно-резонансной то-
мографии (МРТ) в кардиологическую прак-
тику, у пациентов с первично диагностиро-
ванной АДПЖ в ряде случаев было выяв-
лено также наличие поражения миокарда  
левого желудочка, что привело к расширению 
понятия АДПЖ до «аритмогенной кардиомио-
патии» (АКМП) с выделением праводоми-
нантного, леводоминантного и бивентрику-
лярного фенотипов [13].

АКМП – это наследственное заболевание, 
в основе которого в большинстве случаев ле-
жат генетические аномалии синтеза белков 
кардиальных десмосом [1]. Данная патология 
чаще имеет аутосомно-доминантный тип 
на следования с неполной пенетрантностью. 
Распространенность в популяции колеблет-
ся от 1:1000 до 1:5000 с преобладанием среди 
пробандов лиц мужского пола и клинической 
манифестацией в молодом возрасте (от 20  
до 40 лет) [4, 18]. Средний риск развития же-
лудочковых нарушений ритма у пациентов 
с АКМП колеблется от 3,7 до 10,6% [9].

В большинстве случаев причиной разви-
тия АКМП является наличие мутаций в генах, 
ответственных за синтез белков десмосом. 
Проведенные исследования продемонстри-
ровали частую встречаемость (до 25% слу-
чаев) бивентрикулярного фенотипа АКМП  
у лиц с мутацией в гене DSG2, ответственном 
за синтез белка десмоглеина-2 (ДСГ-2) [14, 15]. 
Белок ДСГ2 содержит в своей структуре  
1118 аминокислот, а его молекулярная мас-
са составляет 122,2 кДа [5]. ДСГ2 является  
структурным белком в составе десмосом ми-
окарда и отвечает за механическую и элект-
рическую связь кардиомиоцитов между со-
бой [6]. Нарушение его структуры приводит 
к снижению прочности межклеточных со-
единений миокарда и фиброзно-жировому 
замещению травмированных зон, что про-
является развитием жизнеугрожающих же-
лудочковых нарушений ритма и сердечной  
недостаточности [2, 8]. 

Как правило, клиническая картина АКМП 
характеризуется наличием эпизодов учащён-
ного сердцебиения, которые могут сопровож-
даться головокружением, пресинкопальны-
ми и/или синкопальными состояниями, что  
связано с развитием желудочковых наруше-
ний ритма, ассоциированных с высоким рис-
ком внезапной сердечной смерти [7, 9]. На-
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по результатам оценки общего анализа кро-
ви, общего анализа мочи, коагулограммы  
и биохимического анализа крови – без пато-
логических отклонений. 

По данным рентгенографии органов груд-
ной клетки – без патологических изменений.

На ЭКГ ритм синусовый, регулярный 
с ЧСС 62 в мин. Положение электрической 
оси сердца нормальное. Уплощенный зубец Т. 
Низкая амплитуда QRS в отведениях от ко-
нечностей (менее 0,5 мВ). Терминальная ак-
тивация с длительностью интервала от на-
дира зубца S к концу QRS до 60 мс (рис. 1, 2). 

По данным суточного мониторирования 
ЭКГ (на фоне приема метопролола тартрата 
в дозе 25 мг 3 раза в сутки) ритм синусовый, 
регулярный. Средняя ЧСС 59 уд. в мин., ми-
нимальная ЧСС 47 уд. в мин. Максимальная 
ЧСС 85 уд. в мин. (по дневнику пациента – ходь- 
ба). Желудочковая эктопическая активность 
состояла из 1079 одиночных правожелудоч-
ковых мономорфных экстрасистол, из них 
221-интерполированные, 14 – по типу биге-
минии, 46 – в куплетах. Достоверных ише-
мических знаков не выявлено.

Трансторакальная ЭхоКГ: камеры сердца 
не расширены, клапанный аппарат без пато-
логии. Нарушений локальной сократимости 
нет (индекс локальной сократимости = 1).  
Сократительная функция левого желудоч-
ка удовлетворительная (ФВ по Simpson 71%), 
фракционное изменение площади (ФИП) ПЖ 
на нижней границе нормы (35% при норме 
35% и выше). При оценке параметров дефор-
мации миокарда ЛЖ в режиме Strain выяв-
лено снижение глобальной продольной де-
формации ЛЖ (Global strain = –16,6%).

По результатам проведенной коронаро-
ангиографии – коронарные артерии без сте-
нозирования.

На МРТ сердца с контрастным усилением 
гадолинием визуализировались микроанев-
ризматические выпячивания боковой, ниж-
ней стенки, перитрикуспидального отдела 
ПЖ, отмечалось наличие участков дискине-
за нижней стенки ПЖ, гипокинеза передней 
и боковой стенок ПЖ. ФВ ПЖ была снижена 
до 40%. В миокарде левого желудочка визуа-
лизировались интрамиокардиальные вклю-
чения жира (фиброзно-жировое замещение) 
в среднем нижне-боковом сегменте, в сред-
нем нижне-перегородочном и среднем вер-
хушечно-перегородочном сегменте, а также 
в папиллярных мышцах. ФВ ЛЖ составила 
56% (рис. 3). 

При выполнении эндокардиального элект-
рофизиологического исследования на этапе  
антеградной стимуляции желудочков с экс-
трастимулом (260 мс) был спровоцирован 
пароксизм устойчивой ЖТ с циклом 290 мс, 
который был купирован ЭИТ.

ЭМБ не выполнялась ввиду наличия убе-
дительных данных за АКМП по данным неин-
вазивных методов исследования сердца. 

отделы, хрипов нет, частота дыхания 15 в мин. 
SpO2 97%. Перкуторно границы сердца не рас-
ширены. При аускультации тоны сердца рит-
мичные, приглушенные. АД 130/80 мм рт.ст.  
ЧСС 65 в мин. Язык влажный, чистый. Жи-
вот при пальпации мягкий, безболезненный. 
Печень не увеличена, при пальпации безбо-
лезненна, нижний край на уровне правой 
реберной дуги. Периферических отеков нет. 
Стул, мочеиспускание в норме.

По данным лабораторных методов обсле-
дования уровень NT-proBNP составил 39 пг/мл, 

Рисунок 1. ЭКГ. Отведения от конечностей.  
Имеется аномалия ЭКГ: низкий вольтаж QRS (< 0,5 мВ 
от пика до пика) в отведениях от конечностей (при отсутствии 
ожирения, эмфиземы или выпота в перикарде)

Figure 1. ECG. Diversions from the extremities. There is an ECG 
anomaly: low QRS voltage (< 0.5 mV from peak to peak)  
in the leads from the extremities (in the absence of obesity, 
emphysema or effusion in the pericardium)

Рисунок 2. ЭКГ. Прекардиальные отведения.  
Имеется аномалия ЭКГ: Терминальная активация с длительностью 
интервала от надира зубца S к концу QRS ≥ 55 мс

Figure 2.ECG. Precardial leads. There is an ECG anomaly:  
Terminal activation with an interval duration from the nadir  
of the S wave to the end of the QRS ≥ 55 ms
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аневризмы стенок ПЖ со снижением ФВ ПЖ 
до 40% по данным МРТ, 2 – частые ЖЭС 
(более 500 в сутки) с морфологией блокады 
ЛНПГ по данным ХМ-ЭКГ) и 1-го малого 
критерия по данным ЭКГ (длительность 
терминальной активации > 55 мс). В пользу 
поражения ЛЖ свидетельствовало наличие 
2 больших критерия (1 – фиброзно-жировое 
замещение миокарда с локализацией в сво-
бодной стенке ЛЖ в двух ортогональных  
проекциях по данным МРТ сердца, 2 – сни-
жение глобальной продольной деформации 
миокарда ЛЖ по данным ЭхоКГ) и 2 малых 
критерия (1-региональная гипокинезия сво-
бодной стенки ЛЖ по данным МРТ, 2 – низ-
кий вольтаж QRS (менее 0,5 мВ) в отведениях 
от конечностей по данным ЭКГ). Диагноз 
также был подтверждён наличием большо-
го критерия по результатам генотипиро-
вания – было идентифицировано наличие 
ассоциированной с АКМП патогенной мута-
ции в гене DSG2.

Заключение
Длительное бессимптомное течение 

АКМП, а также отсутствие специфических 
паттернов заболевания по данным наиболее 
доступного метода морфофункциональной 
оценки кардиальных параметров – трансто-
ракальной ЭхоКГ, часто затрудняет своевре-
менную постановку диагноза. Оценка пара-
метров продольной деформации миокарда  
у таких пациентов позволяет на более раннем 
сроке выявить нарушение контрактильности 
миокарда, однако данный метод не является 
специфичным в отношении диагностики 

Пациенту было проведено генетическое 
исследование методом высокопроизводитель-
ного секвенирования (NGS) в ГНУ «Инсти-
туте генетики и цитологии Национальной 
Академии наук Беларуси», по результатам 
которого была выявлена патогенная мутация 
p.Arg46 Gln в гене DSG2.

Для улучшения прогноза пациенту была 
назначена медикаментозная терапия: рамип-
рил 10 мг/сутки, метопролол тартрат 25 мг 
3 раза/сутки, эмпаглифлозин 10 мг/сутки. 
С целью вторичной профилактики внезапной 
сердечной смерти пациенту была выполнена 
имплантация двухкамерного кардиоверте-
ра-дефибриллятора [10]. 

Обсуждение
Принимая во внимание анамнез заболе-

вания, клинико-лабораторные данные, вклю-
чающие генотипирование, и результаты ин-
струментальных методов исследования был  
диагностирован бивентрикулярный фено-
тип АКМП. Диагноз был поставлен на ос-
новании Паддуанских критериев (2020 г.).  
Для верификации бивентрикулярного фено-
типа АКМП достаточно наличие большого 
критерия из категории морфофункциональ-
ных или структурных аномалий миокарда 
ЛЖ, а также наличие критериев пораже-
ния ПЖ (2 больших критерия, как мини-
мум один из которых должен относиться  
к морфофункциональным или структурным 
аномалиям ПЖ). Таким образом, в пользу 
поражения миокарда ПЖ свидетельствова-
ло наличие 2-х больших критериев (1 – регио-
нальная гипокинезия, дискинезия, микро-

Рисунок 3. МРТ сердца. А, Б. Изображения сердца в последовательности отсроченного контрастного усиления (ОКУ), конечно-диастолическая фаза, 
А – в четырёхкамерной проекции, Б – в проекции по короткой оси. В. Кино-изображение сердца в проекции выносящего и приносящего тракта ПЖ 
(трёхкамерная проекция) в конечно-систолическую фазу. Микроаневризматические выпячивания боковой стенки и области выносящего тракта ПЖ, 
дискинез перитрикуспидального отдела ПЖ (белые звездочки), А и В; фиброз нижней стенки ПЖ (белые стрелки), Б; участки субэпикардиального 
фиброзно-жирового замещения миокарда боковой стенки ЛЖ и МЖП по типу «крысиных укусов» (белые головки стрелок),  
фиброз головок папиллярных мышц ЛЖ (чёрные головки стрелок), А, Б

Figure 3. MRI of the heart. A, B. Images of the heart in the sequence of delayed contrast enhancement (OCU), the end-diastolic phase, A – in the four–chamber projection,  
B – in the projection along the short axis. C. Cinema-the image of the heart in the projection of the bearing and bearing tract of the pancreas (three-dimensional projection) 
in the end-systolic phase. Microaneurysmal protrusion of the lateral wall and the region of the outflow tract of the pancreas, dyskinesis of the peritricuspid 
pancreas (white asterisks), A and B; fibrosis of the lower wall of the pancreas (white arrows), B; sites of subepicardial fibrous-fat replacement of the myocardium  
of the LV lateral wall and LVP by the type of “rat bites” (white arrow heads), fibrosis of the LV papillary muscle heads (black arrow heads), A, B

А/A Б/B В/C
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и клиникой пресинкопальных и/или синко-
пальных состояний может повысить процент 
раннего выявления АКМП и своевременного 
приятия мер по профилактике внезапной 
сердечной смерти.

АКМП. На сегодняшний день отсутствует  
метод «золотого стандарта» диагностики  
АКМП. Однако, своевременное выполнение 
МРТ сердца с гадолинием молодым пациен-
там с желудочковыми нарушениями ритма  

Поступила: 02.10.2023
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