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Выводы. Неонатальным аритмиям в 28,6% (10/35) случаев сопутствовала зна-
чимая врожденная структурная патология. Совокупность результатов Д-ЭХО-КГ по-
зволяет предполагать, что доля новорожденных с миокардитами при наличии НРС 
может достигать 50%, что дает право на проведение в ранние сроки специфического 
тестирования – определения кардиоспецифических маркеров (тропонина I и NT-pro 
BNP), а также мониторинга показателей Д-ЭХО-КГ. Установление диагноза «миокар-
дит» является основанием для проведения диспансерного наблюдения на протяже-
нии 5 лет с выполнением определенных обследований и консультаций специалистов.
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СПЕКТР МУТАЦИЙ В ГЕНАХ, АССОЦИИРОВАННЫХ  
С НАСЛЕДСТВЕННОЙ АНЕВРИЗМОЙ ГРУДНОЙ АОРТЫ  
У БЕЛОРУССКИХ ПАЦИЕНТОВ

Spectrum of Mutations in Genes Associated with Hereditary 
Thoracic Aortic Aneurysm in Belarusian Patients

Введение. Аневризмы и расслоения грудной аорты (АРГА) приводят к увеличе-
нию смертности во всем мире, на их долю приходится 1–2% всех смертей в европей-
ских странах. Семейные и синдромальные формы АРГА обусловлены молекулярно-
генетической природой заболевания. Вклад различных генов в заболеваемость АРГА 
для каждой популяции может различаться, что обуславливает актуальность данного 
исследования. 

Цель. Определить спектр мутаций и долю их встречаемости у белорусских паци-
ентов с АРГА в генах, ассоциированных с данной патологией. 

Материалы и методы. В исследование включены 25 неродственных пациентов 
с установленными синдромными формами аневризмы грудной аорты (сАГА), отвеча-
ющих критериальным признакам синдрома Марфана в рамках Гентской нозологии 
и ее пересмотра (2010 г.). АГА диагностировали методами трансторакальной эхокар-
диографии (ТТ-ЭхоКГ), компьютерной томографии (КТ). За «истинную» АГА прини-
мали 50%-ное увеличение размера диаметра аорты по сравнению с должным. Ме-
тодом NGS проведено секвенирование кодирующей последовательности 174 генов, 
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ассоциированных с наследственными сердечно-сосудистыми заболеваниями, вклю-
чая АРГА, с использованием набора TruSight™ Cardio Sequencing Panel. Работа вы-
полнена в рамках подпрограммы «Болезни системы кровообращения» ГНТП «Новые 
методы оказания медицинской помощи» 2020–2022 гг. Задание 01.02. «Разработать и 
внедрить методы диагностики, лечения и медицинской профилактики разрыва (рас-
слоения) наследственных аневризм грудной аорты».

Результаты. В ходе генотипирования у 16 из 25 пациентов (64,0%) обнаружено 20 
мутаций в 8 генах (FBN1, NOTCH1, MYH11, TGFBR1, TGFBR2, COL3A1, COL5A1, COL5A2), 
ассоциированных непосредственно с наследственной аневризмой грудной аорты 
(АРГА). 14 из 20 мутаций (70,0%) были локализованы в гене FBN1, 9 из них были пато-
генными и 2 – вероятно патогенными. Все остальные генетические изменения в этом 
и других генах являлись вариантами с неопределенной значимостью (VUS). Кроме 
того, выявлено 16 вариантов в 12 генах, связанных с развитием наследственных арит-
мий, кардиомиопатий и заболеваний обмена веществ. 

Выводы. Молекулярно-генетическое исследование необходимо для подтверж-
дения конкретного диагноза (выявления наследственных синдромных и несиндром-
ных (семейных) форм АДГА) и своевременного уточнения неблагоприятного про-
гноза течения патологии, что дает шанс пациентам с высоким риском диссекции на 
своевременную диагностику и лечение.
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ВЗАИМОСВЯЗЬ РЕПЕРФУЗИОННОГО ПОВРЕЖДЕНИЯ 
МИОКАРДА СО СТРУКТУРНО-ФУНКЦИОНАЛЬНЫМИ 
ПОКАЗАТЕЛЯМИ СЕРДЦА У ЛИЦ С ИНФАРКТОМ 
МИОКАРДА

Relationship between Reperfusion Injury of the Myocardium 
and Structural and Functional Parameters of the Heart  
in Persons with Myocardial Infarction

Цель. Оценить взаимосвязь геморрагического пропитывания миокарда (ГПМ) и 
микрососудистой обструкции (МСО) со структурно-функциональными показателями 
миокарда по данным эхокардиографии у пациентов с инфарктом миокарда с подъ-
емом сегмента ST (ИMпST).




