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ВВЕДЕНИЕ 
Последние десятилетия ознаменовались большими успехами в диагностике 

и лечении сердечных аритмий. Тем не менее, сердечные аритмии остаются 
важнейшей медицинской и социальной проблемой. Только в США внезапная 
аритмическая смерть настигает ежегодно более 400000 человек. В менее разви-
тых странах эта проблема является еще более угрожающей. 

На фоне впечатляющих достижений немедикаментозной терапии аритмий, 
наблюдается очевидный кризис в области фармакотерапии и фармакологиче-
ской профилактики нарушений сердечного ритма. Классические исследования 
CAST-I и CAST-II показали, что опасный аритмогенный эффект антиаритмиче-
ских препаратов зачастую превышает их антиаритмический эффект. Все это де-
лает актуальным дальнейшее изучение этиологии и патогенеза аритмий, иссле-
дование молекулярных основ нарушений сердечного ритма, возможностей на  
основе полученных знаний более целенаправленной, «точечной» терапии. 

Сердечные аритмии можно разделить на 2 большие группы: первичные и 
вторичные. Вторичные аритмии являются проявлением или осложнением различ-
ных кардиальных и некардиальных заболеваний и, прежде всего, таких распро-
страненных мультифакториальных заболеваний как ишемическая болезнь сердца 
и артериальная гипертония. К первичным аритмиям относятся такие аритмии, ко-
торые не связаны с какими - либо заболеваниями. В происхождении по крайней 
мере части из них отчетливо прослеживается наследственный компонент. 

Среди первичных аритмий необходимо выделить прежде всего так называе-
мые моногенные аритмии. Это аритмии, этиология которых четко установлена и 
определяется мутацией в одном из генов. К таким аритмиям относятся  синдро-
мы удлиненного и короткого интервалов QT, синдромы Бругада, полиморфной 
катехоламинэргической тахикардии, аритмогенной дисплазии правого желудоч-
ка. К моногенным аритмиям можно отнести также наследственные формы син-
дрома WPW. Все эти заболевания наследуются по менделевскому типу. За по-
следние 2 десятилетия достигнут огромный прогресс в их изучении. Но встреча-
ются они относительно редко (от 1 на 10000 до 1 на 200000 населения). 

Наряду с моногенными аритмиями имеется большое количество первич-
ных аритмий (фибрилляция предсердий, синдром слабости синусового узла, ат-
рио-вентрикулярные и внутрижелудочковые блокады и др.), которые также не 
связаны с какими - либо определенными заболеваниями, и имеют явную на-
следственную предрасположенность. Но генеалогия и генетика этих заболева-
ний исследованы в меньшей степени, хотя и интенсивно изучаются в последнее 
время, в том числе и в нашей клинике. Учитывая гораздо большую распростра-
ненность этих аритмий в сравнении с указанными моногенными аритмиями, 
актуальность данных исследований не вызывает сомнения.  

Необходимость данного пособия, с нашей точки зрения, обусловлена тем, 
что, несмотря на впечатляющие достижения и большой интерес к проблеме ге-
неалогии и генетики сердечных аритмий, в России до настоящего времени не 
публиковались работы, в которых были бы обобщены данные этих исследова-
ний и достижений. По некоторым синдромам, например, по синдрому коротко-
го QT, публикации в российской литературе отсутствуют. 



 5 

В данном учебнго- методическом пособии представлены не только совре-
менные литературные данные по генеалогии и генетике сердечных аритмий, но 
и данные, полученные за последнее десятилетие в нашей клинике. Эти исследо-
вания проводились нами в сотрудничестве с Томским НИИ медицинской гене-
тики (директор - академик РАМН В. П. Пузырев) и Новосибирским НИИ тера-
пии (директор - член-корреспондент РАМН М. И. Воевода).  
 

1. КАНАЛОПАТИИ (ЭЛЕКТРИЧЕСКИЕ БОЛЕЗНИ СЕРДЦА). 
В последние годы была выделена группа наследственных аритмий, в ос-

нове которых лежат мутации в генах белков ионных каналов сердца. Результа-
том этих мутаций является нарушение функции соответствующих ионных ка-
налов и связанное с этим изменение продолжительности и конфигурации по-
тенциала действия миоцитов. Клиническими проявлениями этих заболеваний 
являются специфические изменения на ЭКГ и возникновение тяжелых жизне-
угрожаемых сердечных аритмий с высокой частотой внезапной смерти. Харак-
терной особенностью этих заболеваний является отсутствие структурных изме-
нений в миокарде. Поэтому они получили название каналопатий или электри-
ческих болезней сердца. К этим заболеваниям в настоящее время относят син-
дромы удлиненного и короткого интервала QT, синдром Бругада, синдром по-
лиморфной катехоламинэргической желудочковой тахикардии. В настоящей 
главе дана клиническая и генетическая характеристика этих заболеваний. Как 
будет указано ниже, отдельные случаи первичных ФП, СССУ, АВБ также мож-
но было бы отнести к каналопатиям.  

 
1.1. СИНДРОМ УДЛИНЕННОГО ИНТЕРВАЛА QT 

Синдром удлиненного интервала QT (LQTS) характеризуется наличием 
удлиненного интервала QT (корригированный QT > 460 мс), синкопальных атак 
и случаев внезапной смерти вследствие развития полиморфной желудочковой 
тахикардии (torsado de pointes) и фибрилляции желудочков. 

Передающийся по аутосомно-рецессивному типу синдром удлиненного 
QT, сочетающийся с глухотой, носит название впервые описавших его в 1957 
году A. Jervell, F. Lange- Nilsen. Эти авторы наблюдали 4 однокровных детей, 
страдающих синкопальными атаками, глухотой и имеющих удлинение интер-
вала QT на ЭКГ. Трое из них внезапно погибли в возрасте 4, 5 и 9 лет [123]. 

Аутосомно-доминантный тип наследования свойственен синдрому удли-
ненного QT без сопутствующего нарушения слуха, впервые обнаруженного у 
членов 2 семейств C. Romano и соавт. [206] и O. Ward [252] в 1963 и 1964 годах 
соответственно. 

Синдром Романо – Уорда. За развитие заболевания ответственны 7 генов. 
Соответственно патологии в определенных генах, выделяют генетические ва-
рианты синдрома удлиненного интервала QT. Генетический вариант LQT1 со-
ответствует патологии гена KvLQT1, вариант LQT2 – патологии гена KCNH2, 
вариант LQT3 соответствует патологии гена SCN5A, вариант LQT4 - патологии 
гена Ank B, вариант LQT5 соответственно патологии гена KCNE1, вариант 
LQT6 детерминирован геном KCNE2, вариант LQT7 соответствует патологии 
гена KCNJ2. 
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Более 50% всех случаев синдрома удлиненного интервала QT связаны с му-
тациями в гене KCNQ1 (генетический вариант LQT1). Развитие около 40% случа-
ев синдрома удлиненного интервала QT определяется мутациями в гене KCNH2 
(генетический вариант LQT2) [50, 108]. В 5% случаев рассматриваемый синдром 
обусловлен мутациями – в гене SCN5A (генетический вариант LQT3), за 1% син-
дрома удлиненного интервала QT ответственны мутации в генах KCNE-1 (генети-
ческий вариант LQT5) и KCNE-2 (генетический вариант LQT6). Однако имеются 
семьи, в которых эта патология не связана с наличием указанных выше генов, т.е. 
имеются и другие гены, ответственные за данное заболевание. Кроме того, клини-
ческая гетерогенность синдрома удлиненного интервала QT, обнаруживаемая да-
же в генетически идентичных вариантах заболевания, предполагает существова-
ние еще не открытых генов- модификаторов с вариабельной экспрессией, за счет 
которых и достигается непостоянство фенотипических проявлений. И поэтому 
более правильно предполагать, что синдром удлиненного интервала QT – это 
группа сходных по фенотипическим проявлениям генотипически обусловленных 
болезней, связанных с патологией ионных каналов. 

Каждый из этих генов (табл.1.1.1.) кодирует определенный протеин ионно-
го канала. Уровень калиевых и противоположных натриевых токов определяют 
продолжительность фазы реполяризации сердечного потенциала действия. 

Мутации в генах калиевых каналов приводят к снижению калиевой 
проницаемости каналов, что в свою очередь способствует удлинению фазы 
реполяризации. В частности ген KCNQ1 (локализация 11p15.5) и ген KCNH2 
(локализация 7q35-36) кодируют α-субъединицы калиевых каналов (IKr и 

IKs), определяющих быстрый компонент выходящего калиевого тока с 
держанным выпрямлением (Ikr). Ген KCNE1 (Min K) – локализация 21q22.-22 
и ген KCNE2 (MiRP1) – локализация 21q22.1-22 кодируют β-субъединицы 

Рис. 1.1.1. Хромосомные позиции различных генетических вариантов 
синдрома удлиненного интервала QT [190]. 
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калиевых каналов (IKr и IKs). Ген KCNJ2 (локализация 17q23) кодирует бе-
лок калиевого канала Kir 2.1. Мутации в этом гене также вызывают снижение 
выпрямляющего калиевого тока. Это вызывает удлинение конечной фазы 
сердечного потенциала действия, что особенно в условиях сниженного вне-
клеточного уровня К приводит к развитию поздней постдеполяризации и 
спонтанным аритмиям. 

Ген SCN5A (локализация 3p21-24) кодирует α – субъединицу натрие-
вого канала, формирующего быстрый натриевый ток. Мутации в каналах 
SCN5A вызывают «приобретение» функции. Эти мутации создают перси-
стирующий поздний натриевый ток, который отсутствует в физиологиче-
ских условиях. Это приводит к увеличению продолжительности фазы репо-
ляризации. 

При LQT4 обнаружена мутация в гене AnkB, кодирующего белок 
ankirin B. Функция этого белка связана с работой натриевого насоса и каль-
циево-натриевого обмена. Но это единственный из представленных в таб-
лице 1.1.1. белков, не являющийся непосредственно субъединицей ионного 
канала. 

Таблица 1.1.1. 
Генетические варианты синдрома удлиненного интервала QT 

(Romano-Ward) 
Варианты 
LQT 

Ген Локализация Кодируемый 
белок 

Ионный канал 

LQT1 KCNQ1 11p15.5 KvLQT1 α-субъединица калиевого 
канала (I(Ks) 

LQT2 KCNH2 7q35-36 HERG α-субъединица калиевого 
канала (I(Kr) 

LQT3 SCN5A 3p21-24  α-субъединица натриево-
го канала I(Na) 

LQT4 AnkB 4q25-27 Ankirin B  -  
LQT5 KCNE1 21q22.1-22 Mink β-субъединица калиевого 

канала (I(Ks) 
LQT6 KCNE2 21q22.1-22 MiPR1 β-субъединица калиевого 

канала (I(Kr) 
LQT7 KCNJ2 17q23 Kir2.1 Калиевый канал I (K1) 

 
Заклязьминская Е.В и соавт. [5] идентифицировали новую миссенс - му-

тацию в гене KCNH2 у двух пациенток (мать и дочь), приводящую к замене 
лейцина на метионин в S5

По данным электрокардиографического скрининга идиопатические фор-
мы удлиненного интервала QT встречаются с частотой 1: 300000 новорожден-
ных [130]. Синдром Романо–Уорда встречается в 15 раз чаще, чем синдром 
Джервела–Ланге–Нильсена. Однако, последний наблюдается у 0,8% детей с 

 пороговой области калиевого канала. 
Синдром Джервела-Ланге-Нильсена (аутосомно-рецессивный вариант 

синдрома удлиненного интервала QT) возникает у лиц с наследственной анома-
лией KCNQ1 или KCNE1 аллелей у обоих родителей и характеризуется особен-
но существенным удлинением интервала QT. 
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врожденной глухотой [23]. К концу 90-х годов в мире насчитывалось 865 боль-
ных с синдромами удлиненного интервала QT [169]. Пожалуй, наибольшее ко-
личество описано М. Школьниковой [23], наблюдения которой включают 148 
семей с первичным синдромом удлиненного интервала QT. Кстати, только у 4 
из них наблюдался синдром Джервела–Ланге–Нильсена. Международный ре-
гистр по синдрому удлиненного интервала QT (International LQTS registry) 
включает 328 семей с первичным синдромом удлиненного QT. 147 пациентов 
из этих семей умерли внезапно (большая часть в возрасте до 20 лет). 

Обмороки и синкопальные состояния более чем у половины больных свя-
заны с эмоциональным напряжением, у 45% – с физическими усилиями. В ча-
стности, по данным М. Школьниковой, в 37% случаев внезапная смерть насту-
пала во время плавания. Стандартный и наиболее результативный метод лече-
ния – назначение β–адреноблокаторов при отказе от всех препаратов, способ-
ных удлинять интервал QT, а также при ограничении физических нагрузок. 
Смертность среди нелеченых больных с рассматриваемым синдромом состав-
ляет 10% в год, при назначении β–адреноблокаторов она снижается до 2% 
[220]. Большинство больных, не реагирующих на β–адреноблокаторы, нужда-
ются в хирургической операции: левосторонней шейно-грудной симпатэкто-
мии. Имеются сообщения об успешном применении ЭКС у больных с врож-
денными формами синдрома удлиненного QT [2]. При недостаточной эффек-
тивности рассматриваемой терапии прибегают к имплантации автоматического 
кардиовертера – дефибриллятора (АКД). 

Даже при наличии клинических критериев заболевания генетическое тес-
тирование пациентов с синдромом удлиненного интервала QT будет целесооб-
разно для определения стратегии ведения пациентов с различными вариантами 
мутаций. Так, например, третий вариант синдрома удлиненного интервала QT 
(LQT3) является наиболее злокачественным и хуже всего поддается лечению β 
– адреноблокаторами [214,215]. При этом синдроме целесообразно добавить 
мексилетин. При первом и втором вариантах синдрома удлиненного интервала 
QT отмечается более высокая частота обмороков, однако летальность ниже, а 
β– блокаторы дают выраженный защитный эффект, особенно при первом вари-
анте [169,214]. При рецессивном варианте синдрома удлиненного интервала QT 
симптомы появляются раньше, а прогноз хуже, чем при аутосомно-
доминантной форме Романо-Уорда [11]. Наличие синдактилии, очевидно, от-
ражает иной генетический вариант синдрома удлиненного интервала QT и яв-
ляется неблагоприятным прогностическим признаком [155].  

В последние годы выявили так называемые генетические «триггеры» сердеч-
ных осложнений [214]. Их идентификация помогает выявить поведенческие прово-
цирующие факторы данной патологии. У больных с LQT1 высок риск осложнений 
при физической нагрузке, особенно плавании. Для пациентов с LQT2 таким факто-
ром является резкий звуковой раздражитель [215, 250]. 

Таким образом, генетическое тестирование этих пациентов представляет-
ся чрезвычайно важным мероприятием. Особенно ценным генетическое тести-
рование, направленное на диагностику синдрома удлиненного интервала QT, 
будет у асимптоматичных родственников пациентов с этим синдромом. 
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1.2. СИНДРОМ КОРОТКОГО ИНТЕРВАЛА QТ 
 

В 2000 году появилось первое сообщение об идиопатическом семейном 
синдроме, который был назван синдромом короткого QТ - short QT syndrome 
[118]. Помимо укорочения интервала QT до 280-300 мс, у пациентов с этим 
синдромом наблюдались желудочковые аритмии, вплоть до фибрилляции же-
лудочков и внезапной смерти и пароксизмы фибрилляции предсердий. Этот 
синдром был выявлен авторами у 3 членов одной семьи. Структурные измене-
ния в миокарде у всех членов семьи с указанным синдромом отсутствовали.  

В 2003 году F. Gaita et al. описали 6 членов из 2 семей с рассматриваемым 
синдромом и схожими клиническими проявлениями [105]. В 2004 году этими же 
авторами описаны уже 3 семьи с этим синдромом [106]. Возраст описанных боль-
ных находился в пределах от 1 до 51 года. При электрофизиологическом исследо-
вании у этих больных было выявлено гетерогенное укорочение эффективного 
рефрактерного периода как предсердий, так и желудочков и повышение уязвимо-
сти в отношении возникновения желудочковых и предсердных аритмий. 

R. Brugada et al. в 2004 году провели генетический анализ в 2 семьях, сре-
ди членов которых были больные с синдромом короткого QТ [67]. Выявлены 2 
различные мутации в гене KCNH2, кодирующего один из белков калиевых ка-
налов (HERG, канал Ikr). Эти мутации вызывают ускорение калиевого тока 
внутрь клетки в период реполяризации. Следствием этого является укорочение 
потенциала действия и рефрактерного периода предсердий и желудочков серд-
ца и уменьшение сродства (афинности) к блокаторам калиевых каналов. 

В том же году C. Bellocq et al. обнаружили у 70-летнего больного с описы-
ваемым синдромом мутацию в гене KCNQ1, кодирующего белок другого калиево-
го канала (белок KvLQT1, канал I(Ks) [45]. Эта мутация также вызывала ускорение 
калиевого тока в миоцитах сердца. Уже в 2005 году S. Priori с соавторами описали 
мутацию в гене KCNJ2, кодирующего белок Kir 2.1 калиевого канала J(Ki), у чле-
нов 1 семьи с наследственным синдромом короткого QT [194].  

Таким образом, выделены 3 генотипа синдрома короткого QT: 1. SQT1 – 
мутация в гене KCNH2, кодирующего белок HERG калиевого канала (I(Kr), 2. 
SQT2 - мутация в гене KCNQ1, кодирующего белок KvLQT1 калиевого канала 
J(Ks), 3. SQT3 – мутация в гене KCNJ2, кодирующего белок Kir2.1 калиевого 
канала J(Ki). Учитывая то обстоятельство, что генетические исследования син-
дрома короткого QT начались совсем недавно, следует ожидать, что в ближай-
шее время будут выявлены и другие генотипы этого синдрома. 

F.Gaita et al. в 2004 году [106] изучили эффективность различных анти-
аритмических препаратов в профилактике аритмий у больных с синдромом ко-
роткого QТ. Было показано, что лечение антиаритмическими препаратами Ic и 
III классов не приводит к увеличению эффективного рефрактерного периода и 
интервала QТ у исследуемых больных. В то же время лечение хинидином при-
водит к увеличению интервала QТ с 263+12 мс до 362-+25 мс и QТс - с 290+13 
мс до 405+26мс. Одновременно при проведении электрофизиологического ис-
следования в процессе лечения хинидином обнаружено уменьшение уязвимо-
сти миокарда к возникновению фибрилляции желудочков. По данным C. Wol-
pert et al [255], хинидин препятствует увеличению калиевого тока у больных с 
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синдромом короткого QТ. Таким образом, хинидин оказывается препаратом 
выбора для лечения больных с синдромом короткого QТ. В случаях недоста-
точного эффекта этого препарата рекомендуется имплантация АКД. Наиболее 
эффективным препаратом, профилактирующим пароксизмы фибрилляции 
предсердий у больных с синдромом короткого QT, оказался пропафенон. 

 
1.3. СИНДРОМ БРУГАДА 

В 1992 году P.Brugada and J.Brugada [62] описали 8 пациентов, успешно 
реанимированных во время эпизода фибрилляции желудочков, у которых во 
время синусового ритма имелись своеобразные изменения ЭКГ в виде конфи-
гурации QRS по типу полной или неполной блокады правой ножки пучка Гиса 
(ПБПНПГ или НБПНПГ) с подъемом сегмента ST в правых прекордиальных 
отведениях (V1 – V3) и нормальным QT интервалом. Структурных изменений в 
миокарде у этих больных обнаружено не было. У 4 из 8 пациентов имелся се-
мейный анамнез заболевания. Впоследствии подобные изменения ЭКГ стали 
обозначать как «синдром Бругада». 

Синдром Бругада нередко встречается в странах Юго-Восточной Азии, 
особенно у тайских мужчин. В северо-восточных районах Таиланда внезапная 
аритмическая смерть, чаще всего во время сна, является главной причиной 
смертности у молодых мужчин, причем у 40% этих пациентов имеются в се-
мейном анамнезе случаи внезапной смерти [2, 30, 59, 61]. 

Описание случаев синдрома Бругада с момента его выделения в 1992 году 
неуклонно увеличивалось. В 1998 году количество наблюдаемых P.Brugada и 
J.Brugada пациентов с этой патологией возросло до 63 [61]. По данным много-
центрового исследования, проведенного в Японии, было выявлено еще 63 па-
циента с синдромом Бругада, у 17 из них были документированы эпизоды фиб-
рилляции желудочков. M.Alings et A.Wilde в 1999 году опубликовали результа-
ты исследования 163 пациентов с синдромом Бругада [30]. Наконец, в 2002 го-
ду J.Brugada et al. представили данные длительного клинического наблюдения  
за 334 пациентами с ЭКГ – признаками синдрома Бругада [60]. В отечественной  
литературе к настоящему времени также уже имеются ряд клинических наблю-
дений синдрома Бругада [2]. 

Точный электрофизиологический механизм возникновения синдрома 
Бругада еще окончательно не установлен. Однако, большинство авторов счи-
тают, что возникновение синдрома Бругада связано с выраженной дисперсией 
рефрактерности в миокарде желудочков вследствие генетически обусловленно-
го дефекта развития быстрых натриевых каналов. Развивается электрическая 
разнородность миокарда желудочков, а именно – субэндокардиальные отделы 
имеют большую длительность потенциала действия по сравнению с субэпикар-
диальными отделами. Следствием этого является возможность развития одно-
направленной блокады проведения в толще сократительного миокарда желу-
дочков и формирование полиморфной желудочковой тахикардии по типу «пи-
руэт». Можно сказать, что синдром Бругада – это синдром удлиненного интер-
вала QT наоборот. При синдроме удлиненного интервала QT субэпикардиаль-
ные отделы имеют большую продолжительность потенциала действия, перио-
дов относительной и абсолютной рефрактерности по сравнению с субэндокар-
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диальными отделами, тогда как при синдроме Бругада субэндокардиальные от-
делы имеют большую продолжительность потенциала действия по сравнению с 
субэпикардиальными отделами. Оба синдрома правомочно отнести к рубрике 
«каналопатии». В настоящее время считается, что синдром Бругада является 
генетически обусловленной каналопатией с аутосомно-доминантным типом на-
следования. 

Описано несколько мутаций в гене, кодирующем α-субъединицу  сердечно-
го натриевого канала (SCN5A), локализованного на 3 хромосоме (3Р21-24), т. е. 
тем самым геном, который ответственен за возникновение одного из вариантов 
синдрома удлиненного QT (SLQT3). Только при SLQT3 имеет место усиление 
функции натриевых каналов в период реполяризации, которое в итоге приводит к 
удлинению интервала  QТ с вытекающими отсюда последствиями. При синдроме 
Бругада, наоборот, имеет место частичная потеря функции натриевых каналов, 
тоже в конечном итоге приводящая к нарушению процессов реполяризации, при-
водящих к развитию рассматриевого здесь синдрома [2, 30, 60, 66, 189, 190]. 

Как уже упоминалось, характерным ЭКГ – признаком синдрома Бругада 
является изменение конфигурации комплекса QRS по типу блокады правой 
ножки пучка Гиса (чаще всего по типу rSr’) с подъемом сегмента ST (>0,1мВ) в 
отведениях V1 – V2 и «зазубриной» (точка J) на восходящем колене зубца S в 
отведениях V1 – V2 (рис. 1.3.1.). В то же время у большинства пациентов на 
ЭКГ отсутствует типичное для БПНПГ уширение зубца S в левых грудных от-
ведениях. Это свидетельствует о том, что данные изменения ЭКГ не укладыва-
ются в картину истинной БПНПГ. Некоторые авторы расценивают изменения 
QRS комплекса при синдроме Бругада как «псевдоблокаду правой ножки пучка 
Гиса». Кроме вышеописанных изменений ЭКГ, у многих пациентов с синдро-
мом Бругада имеется отклонение электрической оси сердца влево, что предпо-
лагает наличие блокады левой передней ветви пучка Гиса, удлинение интервала 
PQ, а также отрицательный зубец Т в отведении V1. Продолжительность ин-
тервала QT и значения корригированного QT, как правило, у пациентов с син-
дромом Бругада были в пределах нормы. Описаны 2 типа подъема сегмента ST: 
выпуклостью кнаружи («coved») и седловидный («saddle-shaped») [2, 30, 59-62]. 
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Рис. 1.3.1. ЭКГ картина синдрома Бругада. 
 
Патологические изменения ЭКГ, свойственные синдрому Бругада, могут 

сохраняться десятилетиями (описаны случаи до 40лет). В то же время описана 
преходящая нормализация ЭКГ и увеличение зазубрины на восходящем колене 
зубца S (точка J) при увеличении частоты сердечных сокращений. Кроме того, 
на выраженность ЭКГ-признаков, характерных для синдрома Бругада, могут 
влиять и другие факторы, которые включают изменение температуры тела [40], 
изменение вегетативного тонуса и, что особенно важно, лекарственные препа-
раты, влияющие на функцию ионных каналов – препараты Iа и Iс классов (фле-
каинид, пропафенон, аймалин, дизопирамид, прокаинамид). Эти препараты 
усиливают подъем сегмента ST и поэтому теоретически могут быть использо-
ваны для выявления скрытых форм этого синдрома. С этой целью наиболее 
часто используются пробы с аймалином и прокаинамидом (новокаинамидом). 
[2, 30, 59, 61-63, 87, 206] 

Пациенты с ЭКГ- признаками синдрома Бругада, имеющие в анамнезе 
эпизоды клинической смерти, обусловленные фибрилляцией желудочков или 
синкопальные эпизоды, имеют очень высокий риск повторных приступов злока-
чественных желудочковых аритмий. Кроме того, необходимо отметить, что даже 
бессимптомные пациенты с синдромом Бругада могут иметь определенный риск 
внезапной смерти. Поэтому, даже у бессимптомных пациентов с ЭКГ-
признаками синдрома Бругада (постоянными или интермиттирующими) реко-
мендуется проведение электрофизиологического исследования (ЭФИ) с целью 
провокации желудочковых тахиаритмий. Специфичность результатов ЭФИ в оп-
ределении прогноза развития фатальных аритмий является очень высокой (99%). 
Лишь у 0,9% пациентов с ЭКГ признаками синдрома Бругада и невозможностью 
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провоцирования желудочковых тахиаритмий во время ЭФИ такие аритмии вы-
являются в дальнейшем при длительном наблюдении [2, 30, 60]. 

Дифференциальный диагноз синдрома Бругада следует проводить, преж-
де всего, с синдромом ранней реполяризации желудочков. СРРЖ электрокар-
диографические различия очевидны: подъем сегмента ST при СРРЖ затрагива-
ет как правило, все прекордиальные отведения и предшествует формированию 
положительной волны Т. В то же время при синдроме Бругада подъем сегмента 
ST характерен для правых прекордиальных отведений и предшествует отрица-
тельной волне Т. 

Вторым важным пунктом дифференциальной диагностики синдрома Бру-
гада является его отличие от аритмогенной дисплазии миокарда правого желу-
дочка (АДПЖ). Отличия в этом случае заключаются в геометрии ЭКГ в правых 
прекордиальных отведениях. При АДПЖ часто отмечается наличие так назы-
ваемой эпсилон-волны, сочетающейся с отрицательными зубцами Т в отведе-
ниях V1 – V3. Для АДПЖ псевдоблокадная конфигурация комплекса QRS по 
типу БПНПГ не является характерной. При этом не отмечается и увеличения 
длительности интервала PQ, тогда как при синдроме Бругада этот признак 
встречается более чем у 50% больных. Сочетание желудочковых аритмий с 
суправентрикулярными нарушениями ритма более характерно для синдрома 
Бругада, а не для АДПЖ. Использование нагрузочных и особенно фармаколо-
гических проб (с новокаином или аймалином) для диагностики синдрома Бру-
гада получило широкое распространение в связи с выраженной вариабельно-
стью картины ЭКГ при данной патологии. В противовес этому ЭКГ при АДПЖ 
практически неизменна, как в состоянии покоя, так и при проведении различ-
ных медикаментозных проб. Наконец, наиболее часто собственно аритмическая 
манифестация при синдроме Бругада характеризуется развитием полиморфной 
желудочковой тахикардии, в то время как при АДПЖ чаще всего выявляется 
мономорфная, продолжительная, гемодинамически стабильная, иногда даже 
бессимптомная желудочковая тахикардия. 

Для медикаментозной профилактики внезапной смерти при синдроме 
Бругада использовались различные препараты (β-блокаторы, амиодарон, препа-
раты I класса, комбинация амиодарона и β-блокаторов), однако риск повторных 
эпизодов желудочковых аритмий и внезапной смерти сохранялся очень высо-
ким (до 30%). В связи с неэффективностью медикаментозно антиаритмической 
терапии при симптоматическом синдроме Бругада показана имплантация авто-
матического кардиовертера-дефибриллятора (АКД). Имплантация АКД также 
показана у бессимптомных больных с ЭКГ-признаками синдрома Бругада, у ко-
торых желудочковые тахиаритмии провоцировались во время ЭФИ [2, 30, 60, 
211]. В случаях, если аритмии возникают во время сна при преобладании пара-
симпатического тонуса, профилактический антиаритмический эффект может 
оказать имплантация электрокардиостимулятора. 

Представляем собственное наблюдение синдрома Бругада. 
Больная Б., 7 лет. Жалоб не предъявляет. ЭКГ представлена на рисунке 

1.3.2. В правых грудных отведениях (V1-V3) регистрируется подъём сегмента ST  
до 3 мм выпуклостью кверху с двухфазными зубцами T. Кроме того, интересно, 
что по ЭКГ, также отмечается укорочение интервала PQ до 80 мс. Проведённое 
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электрофизиологическое исследование с применением частой стимуляции желу-
дочков и предсердий пароксизмальных тахикардий не спровоцировало. 

Таким образом, у больной имеются ЭКГ - признаки синдрома Бругада и 
феномен укороченного интервала PQ, однако клинических проявлений (паро-
ксизмальных тахиаритмий) не выявлено. 

 
 
Рис. 1.3.2. ЭКГ пациента с синдромом Бругада (собственное наблюдение). 
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1.4. КАТЕХОЛАМИНЭРГИЧЕСКАЯ ПОЛИМОРФНАЯ 
ЖЕЛУДОЧКОВАЯ ТАХИКАРДИЯ 

В 1978 году Р. Coumel et al. впервые описали тяжелые полиморфные же-
лудочковые аритмии с приступами Морганьи-Адамс-Стокса, вызванные физи-
ческими или эмоциональными нагрузками у 4 детей без структурных измене-
ний в миокарде. Эти аритмии получили название катехоламинэргических по-
лиморфных желудочковых тахикардий (КПЖТ) [85]. 

Позднее, в 1995 году A. Leenhardt et al. описали 21 ребенка с подобными 
аритмиями. Эти дети проспективно наблюдались в течение 7 лет. 2 ребенка за 
этот период внезапно умерли, у 3 наблюдались синкопе во время аритмии [142]. 
В 1997 году М. Myriantfeis et al. описали семью, в которой 2 детей умерли во 
время физических нагрузок в возрасте 12 и 16 лет (1 - во время плавания, другой 
во время бега). Кроме того, 1 ребенок из этой семьи умер в возрасте 19 лет после 
эмоционального стресса. 39-летняя мать этих детей имела в молодости приступы 
синкопе. Во время проведения тредмил-теста у этой женщины возникли поли-
топные желудочковые экстрасистолы с последующим развитием полиморфной 
желудочковой тахикардии. Структурные изменения в миокарде у этой женщины 
отсутствовали [173]. 

Наконец, уже в 2002 году S. Priori et al. описали 30 детей (пробандов) с 
полиморфными желудочковыми тахикардиями, возникающими во время физи-
ческих или эмоциональных нагрузок, при отсутствии структурных изменений в 
миокарде и при нормальном интервале QT. У 12 из них были полиморфные же-
лудочковые тахикардии, у 14 – двунаправленные желудочковые тахикардии и у 
4 первой зафиксированной желудочковой аритмией была фибрилляция желу-
дочков. Исследовано также 118 родственников этих пробандов. Желудочковые 
тахикардии зафиксированы только у 9 из них. При генетическом анализе у 14 
из 30 пробандов в хромосоме Iq42-43 обнаружена мутация гена рианодиновых 
рецепторов (hRyR2), регулирующих высвобождение кальция из саркоплазма-
тического ретикулума и сопряжение возбуждения и сокращения в клетках мио-
карда. Авторы полагают, что у 5 пациентов выявленная мутация была спонтан-
ной (de novo). Мутация этого гена обнаружена также у 9 родственников паци-
ентов, но только у 5 из них наблюдались желудочковые аритмии, провоцируе-
мые физическими нагрузками. По данным S. Priori et al., течение желудочковых 
аритмий и прогноз у больных с выявленной мутацией гена hRyR2 были более 
тяжелыми в сравнении с больными КПЖТ без выявленных мутаций [191]. 

Электрокардиографическая картина КПЖТ (рис.1.4.1.) напоми нает арит-
мии, вызванные перегрузкой миоцитов кальцием при глюкозидной интоксика-
ции. A. Leenhardt et al. [142] отмечали определенное сходство между КПЖТ и 
аритмиями, связанными с удлинением интервала QT.  

Кроме того, у больных КПЖТ во время физических нагрузок или после 
введения изопротеренола наблюдалось удлинение корригированного интервала 
QT. У некоторых членов семей больных с КПЖТ наблюдалось удлинение ин-
тервала QT. Наконец, всеми авторами отмечается профилактический эффект 
лечения ß-адреноблокаторами как больных с удлиненным интервалом QT и же-
лудочковыми тахиаритмиями, так и больных с КПЖТ без удлинения интервала 
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QT. Поэтому предложен даже термин «синдром удлиненного интервала QT с 
нормальным QT» [141]. 

 

 
 

Рис. 1.4.1. ЭКГ картина полиморфной желудочковой тахикардии [142]. 
 

Профилактика аритмий у больных с КПЖТ проводится в основном, как 
упоминалось выше, ß -адреноблокаторами. По данным А. Leenhatdt, внезапная 
сердечная смерть наблюдалась у 4 из 38 больных, получавших ß -
адреноблокаторы (10,5%) и у 10 из 21 (48%) больных, ß -адренблокаторы не по-
лучавших. Но примерно в 30% случаев приходится имплантировать АКД (143). 
 

2. АРИТМОГЕННАЯ ДИСПЛАЗИЯ ПРАВОГО ЖЕЛУДОЧКА. 
Аритмогенная дисплазия правого желудочка (АДПЖ) является одной из 

форм кардиомиопатий с первичным поражением правого желудочка и семейной 
предрасположенностью к заболеванию. Типичным клиническим признаком это-
го заболевания является возникновение желудочковых аритмий с конфигурацией 
комплекса QRS по типу блокады левой ножки пучка Гиса. Чаще всего эти арит-
мии возникают в молодом  возрасте и могут приводить к внезапной смерти. У 
больных АДПЖ могут выявляться структурные нарушения миокарда правого 
желудочка, которые варьируют от едва различимых аневризм стенки правого 
желудочка внутри так называемого «треугольника дисплазии» до глобального 
замещения соединительной и жировой тканью («fibrofatty infiltration») миокарда 
правого желудочка [128]. 

Распространенность АДПЖ до сих пор мало изучена. Имеются данные, что 
частота выявления АДПЖ составляет 1 случай на 5000 жителей [3]. В то же время 
считается, что АДПЖ является одной из частых причин внезапной смерти у моло-
дых пациентов и, в частности, у спортсменов. Заболевание чаще встречается у 
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мужчин, чем у женщин, в соотношении 2,7:1,0. Basso et al.[43] выдвинули 4 тео-
рии для объяснения патогенеза АДПЖ. Согласно 1 концепции, АДПЖ является 
следствием апоптоза (программированной гибели кардиомиоцитов), с прогрес-
сивным уменьшением мышечной массы правого желудочка и замещением мио-
карда соединительной тканью, что способствует возникновению электрической 
нестабильности правого желудочка с угрозой развития жизнеопасных аритмий. 
Дизонтогенная теория рассматривает АДПЖ как врожденную патологию сердца, 
при которой ненормальное развитие правого желудочка сопровождается диспла-
зией этого отдела сердца. Дегенеративная теория предполагает, что АДПЖ явля-
ется патологией метаболизма с преимущественным поражением правого желу-
дочка, проявляющейся в прогрессивном уменьшении количества кардиомиоцитов 
с замещением их фиброзной и жировой тканью. Воспалительная теория объясняет 
замещение кардиомиоцитов жировой и соединительной тканью следствием пере-
несенного миокардита. 

Ряд публикаций свидетельствуют о частом семейном возникновении 
АДПЖ. Частота появления АДПЖ у кровных родственников, по данным раз-
личных авторов, варьирует от 15 до 50 %. Преобладает аутосомно-
доминантный тип наследования с различной степенью пенетрации и поли-
морфной фенотипической экспрессией. Наиболее часто (до 50%  описанных 
случаев) семейная форма АДПЖ, передающаяся по аутосомно-доминантному 
типу, выявляется в Венецианской области [43, 189, 190]. 

Своеобразным вариантом АДПЖ является форма аритмогенной кардио-
миопатии правого желудочка в сочетании с ладонно-подошвенной кератодер-
мией и грубым оволосением (шерстистые волосы) кожных покровов («wooly 
hair»), выявленная среди 25 жителей из 12 семей греческого острова Наксос 
(«Naxos disease»). Этот вариант АДПЖ передается по аутосомно-рецессивному 
типу, и семейное накопление этой патологии достигает 90% [3, 43, 44, 83]. Ин-
тересным представляется исторический факт, что остров Наксос дважды окку-
пировался Венецианской республикой. 

Генетические нарушения, связанные с АДПЖ, идентифицированы в 14 
хромосоме и совсем недавно в 1, 3 и 10 хромосомах [3, 89, 190, 198, 220]. Му-
тации в гене, ответственном за рианодиновый рецептор, найдены в четырех 
различных  семьях в Северной Италии. 

Рианодиновый рецептор, являясь внутриклеточным кальциевым каналом, 
расположенным на мембране саркоплазматического ретикулума, играет ключе-
вую роль в сопряжении возбуждения и сокращении мышцы сердца. Он контро-
лирует выход кальция из саркоплазматического ретикулума в цитоплазму. Де-
фект этого рецептора ведет к нарушению кальциевого гомеостаза с последую-
щей гибелью кардиомиоцитов. 

Молекулярный анализ показал дефект в гене, ответственном за плакогло-
бин в одной семье и за десмоглобин в трех семьях. 

Плакоглобин и десмоглобин являются протеинами, поддерживающими 
связь десмосомальных клеток. Нарушение функции десмосом может вести к 
гибели кардиомиоцитов под воздействием механического стресса. 

В таблице 2.1. представлены типы АДПЖ в зависимости от генетиче-
ского дефекта [3]. 
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В настоящее время наиболее хорошо изучены 1 и 2 типы АДПЖ [198, 
220]. 

Таблица 2.1.  
Генетические дефекты, ассоциированные с АДПЖ 

Тип АДПЖ Автор Белок Хромосо-
ма Ген Тип наследова-

ния 
АДПЖ1 Rampazzo, 

1994 
Рианодиновый 
рецептор 

14q24.3 RYR
2 

Аутосомно-
доминантный 

АДПЖ2 Rampazzo, 
1995 

неизвестный 1q42  Аутосомно-
доминантный 

АДПЖ3 Severini, 
1995 

неизвестный 14q11q12  Аутосомно-
доминантный 

АДПЖ4 Rampazzo, 
1997 

неизвестный 2q32  Аутосомно-
доминантный 

АДПЖ5 Ahmad, 
1998 

неизвестный 3p23  Аутосомно-
доминантный 

АДПЖ6 Li, 2000 неизвестный 10p12p14  Аутосомно-
доминантный 

АДПЖ7 Melberg, 
1998 

неизвестный 10q22  Аутосомно-
доминантный 

АДПЖ8 Rampazzo, 
2002 

десмоплакин 6p28 DSP Аутосомно-
доминантный 

Naxos dis-
ease 

Coonar, 
1998 

плакоглобин 17q21 JUP Аутосомно-
рециссивный 

АДПЖ не-
дифф. тип 

Frances, 
1997 

неизвестный 14q24q 
terminal 

 Аутосомнно-
рециссивный 

 
Локусы АДПЖ1 находятся на хромосоме 14 [14q 12-22 14q23-q24]. Этот 

регион генома содержит гены бета-спектрина и альфа-актинина, мутации кото-
рых предположительно могут быть связаны с развитием АДПЖ. 

Локус АДПЖ2 связан с латентной формой болезни, характеризующейся 
тахикардией при физической нагрузке и картирован на хромосоме 1q42-43 в 
интервале, содержащем ген α-актинина 2. 

Примечательно, что оба локуса АДПЖ картированы в районе генов акти-
нина. Актинин, принадлежащий к мультигенному семейству спектрина, пока-
зывает высокую степень гомологии с N- концевым доменом дистрофина. При-
нимая во внимание сходство дегенеративных процессов в скелетных мышцах 
при дистрофии Дюшенна / Беккера и дисплазии миокарда при АДПЖ, гены ак-
тинина можно рассматривать как вероятные кандидатные гены аритмогенной 
дисплазии правого желудочка. Хотя у больных АДПЖ аномалии скелетной 
мускулатуры не найдены, а участие актинина в экспрессии АДПЖ не доказано, 
эту возможность не следует полностью сбрасывать со счета [18]. 

В 1998 году L. Carvajal – Huerta [44] был описан синдром, проявляющий-
ся поражением сердца и кожи, сходный с болезнью Naxos, за исключением 
двух моментов: раннее и выраженное поражение левого желудочка и выявле-
ние при гистологическом исследовании фиброзного замещения миокарда без 
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жирового перерождения. Это заболевание, названное по имени описавшего его 
автора (болезнь Carvajal), обусловлено гомозиготной мутацией гена, ответствен-
ного за синтез десмоплакина и передается по аутосомно-рецессивному типу. 

Болезнь Наксоса обусловлена нарушениями в 17 хромосоме [83] и связа-
на с нарушением обмена плакоглобина. Выявление АДПЖ должно явиться по-
казанием для обязательного обследования прямых кровных родственников, в 
связи с тем, что это заболевание часто имеет семейное накопление и повышен-
ный риск внезапной смерти. 

В настоящее время описаны два морфологических варианта АДПЖ: жи-
ровое замещение и сочетание фиброза с жировым замещением [43]. 

Жировая форма характеризуется почти полным замещениим миокарда 
жировой тканью без истончения стенки желудочка с преимущественным пора-
жением правого желудочка. Фиброзно-жировой вариант проявляется значи-
тельным истончением стенки правого желудочка с возможным вовлечением в 
патологический процесс левого желудочка. 

Кроме вышеуказанных изменений, при АДПЖ могут выявляться и другие 
анатомические изменения, проявляющиеся различной степени дилятацией пра-
вого желудочка, появлением аневризм и гипокинезией различных сегментов. 
Анатомические изменения наиболее часто выявляются в так называемом «тре-
угольнике дисплазии», включающем в себя правожелудочковую субтрикуспи-
дальную область, верхушку и артериальный конус правого желудочка [128]. 

 

 
 
Рис.2.1. ЭКГ пациента с АДПЖ. 
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Клинические проявления АДПЖ могут быть различными, поскольку 
АДПЖ является заболеванием с постепенным прогрессированием патологиче-
ского процесса и симптоматика может быть различной у разных пациентов в 
зависимости от периода заболевания. В типичных случаях это заболевание про-
является правожелудочковой тахикардией с конфигурацией комплекса QRS во 
время тахикардии по типу блокады левой ножки пучка Гиса.  

В то же время встречаются асимптоматические формы АДПЖ, формы 
АДПЖ с тотальной сердечной недостаточностью в сочетании и без наличия 
сердечных аритмий, а также случаи внезапной смерти, обусловленные АДПЖ у 
молодых пациентов и спортсменов.  

На ЭКГ у больных с АДПЖ (рис. 2.1.) обычно выявляется регулярный 
синусовый ритм с уширением QRS более 110 мсек в отведении V1, наличием 
эпсилон-волны сразу за QRS комплексом, преимущественно в отведениях V1 – 
V3 и отрицательным зубцом Т в V1 – V3

1. Семейный анамнез 

 . Реже встречается увеличение ампли-
туды зубца P более 2,5 мВ, низкий вольтаж комплекса QRS и отрицательные 
зубцы Т в отведениях II, III, и AVF. 

McKenna et al. [162] предложили для диагностики АДПЖ различные ди-
агностические критерии, которые включают в себя структурные, гистологиче-
ские, электрокардиографические, аритмические и генетические факторы (таб-
лица 2.2.).  

 
Таблица  2.2. 

Диагностические критерии АДПЖ. 

Большие ▪Семейные случаи АДПЖ, подтвержденные аутопсией или при 
оперативном лечении; 

Малые ▪Семейный анамнез случаев внезапной смерти в молодом возрас-
те (моложе 35 лет), предположительно вследствие АДПЖ; 
▪Клинические признаки АДПЖ у родственников; 

2. ЭКГ- изменения процессов деполяризации / нарушения проводимости 
Большие ▪Наличие эпсилон-волны или изолированное расширение 

(>110мсек) QRS комплекса в правых грудных отведениях (V1 – 
V3

Малые 
); 

▪Выявление поздних потенциалов при записи сигнал-
усредненной ЭКГ; 

3. Нарушения ЭКГ- процессов реполяризации 
Малые ▪Отрицательные зубцы Т в v2 – v3 

4. Аритмии 

у пациентов старше 12 лет при 
отсутствии блокады правой ножки пучка Гиса; 

Малые ▪Пароксизмальная или непароксизмальная форма правожелудоч-
ковой тахикардии с конфигурацией комплекса QRS во время та-
хикардии по типу блокады левой ножки пучка Гиса, выявленная 
при обычных ЭКГ, при холтеровском мониторировании или во 
время нагрузочной пробы; 
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5. Глобальное и/или региональное нарушение миокардиальной функции и 
структурные изменения  
Большие ▪Выраженная дилатация и уменьшение фракции выброса право-

го желудочка с или без (или только умеренным) вовлечением 
левого желудочка; 
▪Наличие локальных правожелудочковых аневризм (акинезия или 
дискинезия разных отделов с диастолическим выпячиванием); 
▪Выраженная сегментальная дилятация правого желудочка; 

Малые ▪Умеренная глобальная дилатация правого желудочка и/или 
уменьшение фракции выброса без изменения левого желудочка; 
▪Умеренная сегментальная дилатация правого желудочка; 
▪Региональная гипокинезия правого желудочка; 

6. Характеристика ткани стенки 
Большие ▪Фиброзно-жировое замещение миокарда при эндомиокарди-

альной биопсии 
 
Для постановки диагноза АДПЖ необходимо наличие либо 2 больших 

критериев, либо 1 большого и 2 малых критериев, либо 4 малых критериев. Для 
выявления функциональных и структурных нарушений рекомендуется приме-
нение эхокардиографии, ангиографии, ЯМР-томографии и правожелудочковой 
радионуклидной ангиографии. 

Золотым стандартом постановки диагноза АДПЖ могло бы быть гистоло-
гическое выявление трансмурального фиброзно-жирового замещения миокарда 
правого желудочка при аутопсии или во время операции [3, 128, 133, 162]. Тем 
не менее, миокардиальная биопсия имеет недостаточную чувствительность в 
связи с сегментарной природой поражений, а также из-за того, что биоптаты 
берутся, в основном, из перегородки, тогда как типичные изменения при 
АДПЖ выявляются, в основном, в свободной стенке правого желудочка, где 
замещение жировой тканью идет от эпикардиальной области миокарда к эндо-
кардиальной. Даже в случаях взятия образцов для гистологического исследова-
ния из свободной стенки правого желудочка, чувствительность этого метода в 
диагностике АДПЖ составляет 67%, а специфичность – 92% (основываясь на 
критерии наличия жира более 3% и не менее чем 40% фиброзном замещении 
миокарда). Также необходимо отметить, что значительная жировая инфильтра-
ция правого желудочка выявляется более, чем в 50% случаях исследований 
сердца у пожилых пациентов. Внутримиокардиальная жировая инфильтрация 
передней области верхушки правого желудочка выявляется в 15% случаев кон-
трольной группы. Поэтому, выявление жировой инфильтрации миокарда пра-
вого желудочка не может быть специфическим признаком для установления 
диагноза АДПЖ. В большинстве случаев проведение эндомиокардиальной 
биопсии с целью подтверждения диагноза АДПЖ не рекомендуется, так как 
стенка правого желудочка очень тонкая и биопсия этой области может быть 
опасна из-за перфорации и развития сердечной тампонады. 

Дифференциальный диагноз АДПЖ проводится с идиопатической дила-
тационной кардиомиопатией и аномалией Ула, которая характеризуется выра-
женным истончением стенки правого желудочка (по типу «папиросной бума-
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ги») из-за почти полного отсутствия мышечных волокон в миокарде. Кроме то-
го, при аномалии Ула отсутствует семейный анамнез, и заболевание одинаково 
часто встречается у мужчин и у женщин. Дифференциальный диагноз АДПЖ с 
идиопатической дилатационной кардиомиопатией может быть сложным, одна-
ко при этом заболевании имеется генерализованное прогрессирующее пораже-
ние миокарда с уменьшением функции левого желудочка, тогда как у пациен-
тов с АДПЖ обычно имеется нарушение функции правого желудочка. 

Хотя в целом прогноз у пациентов с АДПЖ считается более благоприят-
ным, чем у пациентов с желудочковой тахикардией и патологией левого желу-
дочка, все же АДПЖ является прогрессирующим заболеванием с развитием ли-
бо внезапной смерти, либо правожелудочковой сердечной недостаточности. 
Риск летального исхода у пациентов с АДПЖ оценивается 2,5% в год, и поэто-
му АДПЖ не может быть расценена как доброкачественное заболевание, осо-
бенно у пациентов, имеющих синкопальные эпизоды, эпизоды возвратной же-
лудочковой тахикардии и анатомические и функциональные нарушения право-
го желудочка [3, 128, 162, 190]. 

Выделяют 4 клинико-патологических стадии АДПЖ [3]. 
1. Скрытая стадия АДПЖ характеризуется незначитльными структурны-

ми изменениями правого желудочка. Клинически могут быть бессимптомные 
или малосимптомные желудочковые аритмии, иногда выявляются случаи вне-
запной смерти, в основном, у молодых пациентов во время занятий спортом. 

2. Аритмическая стадия характеризуется наличием симптоматических пра-
вожелудочковых аритмий, в том числе и случаи внезапной смерти, в сочетании с 
явными функциональными и структурными нарушениями правого желудочка. 

3. Стадия правожелудочковой недостаточности, которая развивается 
вследствие прогрессирования поражения мышцы правого желудочка с развити-
ем глобальной правожелудочковой дисфункции при относительном сохранении 
функции левого желудочка. 

4. Конечная стадия развивается при вовлечении в процесс левого желу-
дочка. Развивается тотальная сердечная недостаточность, и в этих случаях кли-
нические проявления АДПЖ напоминают симптоматику при дилатационной 
кардиомиопатии. 

Терапевтические возможности у пациентов с АДПЖ включают примене-
ние антиаритмических препаратов (в основном, соталола, верапамила, β -
блокаторов, амиодарона и флекаинида), проведение катетерной аблации аритмо-
генных зон, имплантацию дефибриллятора-кардиовертера и проведение хирур-
гических вмешательств [3, 128, 255]. Катетерная аблация аритмогенных зон яв-
ляется альтернативой у пациентов с локализованным поражением правого желу-
дочка и желудочковыми тахикардиями, рефрактерными к медикаментозной ан-
тиаритмической терапии. Кроме того, показано, что проведение катетерной аб-
лации улучшает эффективность фармакологической антиаритмической терапии: 
у 70% пациентов антиаритмические препараты становятся эффективными после 
применения катетерной аблации. Имплантация дефибрилляторов-
кардиовертеров показана пациентам с высоким риском внезапной смерти, у ко-
торых антиаритмическая терапия является неэффективной. Хирургические мето-
ды лечения, включающие вентрикулотомию и тотальное рассечение свободной 
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стенки правого желудочка, должны использоваться в крайнем случае. При воз-
никновении прогрессирующей правожелудочковой недостаточности и неэффек-
тивной терапии показана трансплантация сердца [128]. 

 
3. СИНДРОМ ВОЛЬФА-ПАРКИНСОНА-УАЙТА. 

 
Синдром Вольфа-Паркинсона-Уайта - WPW (Wolf, Parkinson, White) был 

описан еще в 30-х годах прошлого столетия. Синдром проявляется характер-
ными изменениями на ЭКГ: короткий интервал РQ, уширенный комплекс QRS, 
нарушение процесса реполяризации желудочков и наличие характерной дельта-
волны в начале комплекса QRS. Основным клиническим проявлением синдро-
ма являются пароксизмальные реципрокные (атрио-вентрикулярные) тахикар-
дии, которые возникают лишь у части больных с электрокардиографическими 
проявлениями синдрома. 

Морфологической основой синдрома является наличие дополнительного 
пути проведения между предсердиями и желудочками. Этот путь, получивший 
название пучка Кента, представляет собой мышечный мостик, волокна которо-
го обладают способностью к ускоренному проведению, и могут быть располо-
женными на любом участке предсердно-мышечной борозды. Наличие пучка 
Кента представляет собой врожденную аномалию. Описанная выше ЭКГ-
картина синдрома WPW обусловлена проведением волны возбуждения от пред-
сердий к желудочкам через пучок Кента, минуя атрио-вентрикулярный узел. В 
случае проведения у этих больных волны возбуждения от предсердий к желу-
дочкам через атрио-вентрикулярный узел эта волна может вернуться к предсер-
диям через пучок Кента. Создается круговая волна возбуждения (ри-ентри), ко-
торая является основой пароксизмальной реципрокной (ортодромной) тахикар-
дии. В части случаев волна возбуждения, распространившаяся с предсердий на 
желудочки через пучок Кента, возвращается с желудочков на предсердия через 
атрио-вентрикулярный узел, создавая условия для тахикардии, которая получи-
ла название антидромной (с широкими желудочковыми комплексами).  

Сходный, но более редкий синдром, названный по имени описавших его 
авторов (Lown, Ganong, Levin) синдромом LGL, обусловлен наличием дополни-
тельного пути проведения между предсердиями и пучком Гиса (пучок Джейм-
са). Единственным ЭКГ-проявлением этого синдрома вне приступа пароксиз-
мальной тахикардии является короткий интервал РQ. 

Распространенность синдрома WPW в 1 - 30 случаях на 10000 ЭКГ [10]. 
У большинства пациентов с синдромом WPW в семьях аналогичный синдром 
не обнаруживается (спорадический синдром WPW). У части пациентов этот 
синдром сочетается с врожденными пороками сердца. Так, около 10% пациен-
тов с аномалией Эбштейна имеют синдром WPW. С синдромом WPW может 
быть ассоциирован дефект межпредсердной и межжелудочковой перегородки, 
дивертикулы коронарного синуса, транспозиции крупных сосудов [88]. 

Семейные случаи синдрома предвозбуждения желудочков (WPW и LGL) 
были отмечены рядом авторов еще 60 лет назад. В частности R. Ohnell в 1944 
году указывал на роль наследственности в случаях синдрома предвозбуждения 
желудочков, предполагался аутосомно-доминантный тип наследования данной 
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патологии [179]. Доказательства наследования синдрома WPW по аутосомно- 
доминантному типу с высокой пенетрантностью (94%) и клиническим поли-
морфизмом представлены И. Г. Фоминой с соавт. (1990) [21]. 

Vidailet H.J. et al. [248] выявили синдром предвозбуждения желудочков у 
13 из 2343 родственников (0,55%), что значительно превышало частоту этой 
патологии в популяции (0,15%). Авторы подчеркивали значимость генетиче-
ского вклада в развитие синдрома предвозбуждения желудочков и также ука-
зывали на аутосомно- доминантный тип наследования данной патологии. 

Chia B.L. et al. [78] описали семейный случай клинического полиморфиз-
ма синдрома предвозбуждения желудочков. В этой семье пробанд, его отец и 
двое из его пяти братьев имели доказанный синдром WPW. У молодой сестры 
диагностирован синдром LGL. 

Выявлены ассоциации наследуемой формы WPW с гипертрофической 
кардиомиопатией (ГКМП). Для данной ассоциации характерно аутосомно-
доминантное наследование [158, 248]. Обширную семью с синдромом WPW и 
ГКМП представили MacRae C.A. et al. [154]. В этой семье выявлено наследова-
ние сочетанной патологии по аутосомно-доминантному типу с локализацией 
патологического гена на хромосоме 7q3. 

Mehdirad A. A. et al. [162] также подтверждают аутосомно-доминантное 
наследование синдрома WPW в сочетании с ГКМП. Так, в семье из 32 человек 
у 20 обследованных родственников выявлены признаки предвозбуждения же-
лудочков, нарушения атриовентрикулярного проведения, включая полную ат-
риовентрикулярную блокаду, и/или гипертрофическая кардиомиопатия. Гене-
тический анализ в этой семье выявил патологию гена в хромосоме 7q3. Реком-
бинантные события у пораженных индивидов имели место в генетическом ин-
тервале от 7 до 5 сМ. 

В 2001 г. M. Gollob и соавт. [112] было проведено клинико-инструмен-
тальное обследование 70 членов 2 неродственных семей (5 поколений). У 31 из 
70 обследованных были выявлены синдром WPW и гипертрофия левого желу-
дочка, нарушение атрио-вентрикулярной проводимости. Подтверждено аутосом-
но-доминантное наследование синдрома предвозбуждения в этих семьях с высо-
кой пенетрантностью (99%) и вариабельной экспрессией. У всех пораженных 
членов 2 семей была выявлена миссенс мутация в гене PRKAG2, который коди-
рует γ 2 субъединицу АМФ – активированной протеинкиназы. Ген картирован на 
хромосоме 7q34-36. При исследовании ДНК у пораженных родственников выяв-
лены аминокислотные замены аргинина на глутамин в позиции 302. У пациентов 
с семейной формой синдрома WPW в отличие от спорадических случаев этого 
синдрома пароксизмы фибрилляции – трепетания предсердий документирова-
лись достоверно чаще (38-44% против 15-20% при спорадической форме). 

В том же году M. Gollob et al. [113] представили новую мутацию в гене 
PRKAG2 у пациентов с наследственным синдромом предвозбуждения желудочков, 
фибрилляцией предсердий и нарушениями атриовентрикулярного проведения, но 
без гипертрофической кардиомиопатии. Это новая миссенс - мутация (замена арги-
нина на глицин) в γ 2 субъединице АМФ – активированной протеинкиназы. 

PRKAG2 – ген состоит из 569 нуклеотидов, и мутации в этом гене приво-
дят к нарушению множества функций клетки. M. Gollob et al. предположили, 
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что обнаруженный молекулярный дефект гена PRKAG2 через ряд механизмов 
ингибирует регресс дополнительных предсердно-желудочковых пучков во вре-
мя физиологической сепарации камер сердца в эмбриональном периоде. Акти-
вация АМФ – активированной протеинкиназы в ответ на β-адренергическую 
стимуляцию играет существенную роль в появлении тахиаритмий. 

`Согласно данным Arad M. [39], мутации PRKAG2 приводят к возникно-
вению так называемой миокардиальной метаболической болезни накопления, 
что и проявляется гипертрофией миокарда, синдромами предвозбуждения же-
лудочков и нарушением атриовентрикулярного проведения. В случае дефектов 
протеинкиназы увеличение кардиомицитов происходит за счет резко выражен-
ного вакуолеобразования с гликогеноподобными включениями. 

У 3 пациентов с семейным синдромом WPW и ГКМП I. Kimura et al. [133] 
обнаружили мутацию в гене тропонина I (Gly203Ser) и 2br делецию кодона 945 
гена сердечного миозин-связывающего белка. Таким образом, сочетание син-
дромов WPW и ГКМП может иметь различную генетическую основу и отлича-
ется клинической вариабельностью. 

В 1997 году японские исследователи представили семьи с митохондриаль-
ным наследованием синдрома предвозбуждения желудочков [157]. Они исследо-
вали 35 семей с наследственной офтальмопатией Лебера, проявляющейся острой 
и подострой билатеральной потерей зрения, вызванной тяжелой двусторонней 
атрофией зрительного нерва. У 5 из 36 пациентов (8%) диагностировался син-
дром предвозбуждения желудочков. Причина заболевания – миссенс мутации в 
компонентах I, III, IV комплексов дыхательной цепи митохондрий (патология 
митохондриальной ДНК). Целый ряд мутаций в митохондриальной ДНК, приво-
дящих к сочетанию синдрома предвозбуждения желудочков и офтальмопатии 
Лебера, в последующем выявили и описали другие авторы [86, 100, 230]. 

Bodegas A.J. et al. сообщили о сочетании синдрома WPW и синдрома Бру-
гада у 32-летнего больного с ортодромной тахикардией в сочетании с подъемом 
сегмента ST в грудных отведениях V1-V3. Была выполнена аблация дополни-
тельных проводящих путей и имплантирован кардиовертер - дефибриллятор 
[54]. 

Российские исследователи описали редкий случай, очевидно сцепленного на-
следования, синдрома WPW и множественной экзостозной хондродисплазии [13]. 

Имеются сообщения о ряде мутаций в генах, кодирующих транскрипцион-
ные факторы. Ген транскрипционного фактора NKX2.5 картирован в хромосоме 
5q35[95]. Мутация в этом гене приводит, наряду с фенотипом синдрома предвоз-
буждения желудочков, к развитию межпредсердных дефектов и нарушений ат-
риовентрикулярной проводимости. Развитие атриовентрикулярных блокад свя-
зывают со снижением синтеза преимущественно коннексина 40 и 43 [126]. 

Одним из последних генетических исследований данной патологии явля-
ется работа Казариновой Ю.Л. [7]. Носители аллеля А80807 гена транкрипци-
онного фактора SP4 и аллеля Ser 49 гена β1-адренорецепторов характеризуются 
более коротким эффективным рефрактерным периодом дополнительных путей 
проведения. У лиц с синдромом WPW и носителей аллеля А80807 отмечается 
увеличение полости левого желудочка в диастолу с одновременным уменьше-
нием размеров левого предсердия. 
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Таким образом, наследственный синдром WPW  может иметь различную  
этиологию. Имеет место довольно частая ассоциация наследственного синдро-
ма WPW с другими наследственными синдромами, чаще всего с ГКМП. 
 

4. ПЕРВИЧНАЯ ФИБРИЛЛЯЦИЯ ПРЕДСЕРДИЙ 
Фибрилляция предсердий (ФП) в большинстве случаев вторична, т.е. 

обусловлена каким-либо заболеванием сердечно-сосудистой системы. Но, по 
меньшей мере у 1/3 больных, этиологию ФП установить не удается. В этих слу-
чаях говорят об идиопатической или первичной ФП (lone atrial fibrillation). 
Предполагается, что в значительной части случаев идиопатическая (первичная) 
ФП наследственно обусловлена. 

О значимой роли наследственности в развитии ФП первым высказался 
H.Gould в 1950 году [114]. Он предположил наследственную природу ФП в не-
скольких поколениях одной семьи, наблюдение за которой продолжалось на про-
тяжении 36 лет. Основное количество публикаций о генеалогии мерцательной 
аритмии приходится на 90-е годы 20 века. В этих работах описываются отдельные 
семьи, среди нескольких членов которых имела место ФП и/или трепетание пред-
сердий (ТП) [52, 109, 187]. T. Tikanoja et al. [238] в 1998 году опубликовали дан-
ные наблюдения за развитием семейной ФП у 2 эмбрионов на 23 и 25 неделях 
внутриутробного развития. Оба ребенка родились с продолжающейся ФП. 

Особый интерес исследователи проявили к семьям, в которых происхо-
дило накопление нарушений внутрижелудочковой проводимости, сочетающих-
ся с различными тахиаритмиями. Описаны семьи, у членов которых в несколь-
ких поколениях наблюдалась ФП и/или ТП в сочетании с блокадой различных 
ветвей пучка Гиса или атрио-вентрикулярной блокадой [37,49, 104]. 

Fox C.S. et al., 1997 [103], указывали, что ФП у родителей увеличивает 
риск развития фибрилляции предсердий для потомства. Среди обследованных 
2243 родственников - 681 (30%) имели хотя бы 1 родителя с зарегистрирован-
ной ФП. Приоритет постулирования аутосомно-доминантной модели ФП при-
надлежит J. Girona et al. (1997) [110]. Они представили 2 семьи, в которых 20 из 
70 обследованных, имели пароксизмальную или постоянную форму ФП. 

R. Brugada et al. (1997) [68] провели клиническое, электрофизиологиче-
ское и генетические исследования 3 испанских семей с ФП. Генетический анализ 
выявил, что ген, ответственный за ФП в этих семьях, локализован на хромосоме 
10q в регионе 10q22-24. Генотипирование больных с ФП выявило локус патоло-
гического гена между D10S1694 и D10S1786. Заболевание наследуется с высо-
кой пенетрантностью. Авторы предполагают кандидатными генами данной па-
тологии – гены β-адренорецепторов (ADRB1), ά –адренорецепторов (ADRA2) и 
гены G–протеин сцепленной киназы (GPRR5), как локализованные на той же, 10 
хромосоме, в локусе 23-26. В обследованных семьях мерцательная аритмия вы-
явлена у 21 из 49 родственников. Родословные этих семей представлены на 
рис.4. 1. Один из пораженных родственников (II-8) умер в возрасте 68 лет от ин-
сульта. Другой родственник (III-2), c пароксизмальной мерцательной аритмией с 
20 лет, умер внезапно в возрасте 36 лет, но аутопсия не проводилась. Из 19 жи-
вых членов семьи 18 имели хроническую ФП и 1 - пароксизмальную форму ФП. 
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Roden D.M. [204] определил наследственную ФП как моногенную 
аритмию, что предполагает, со слов автора, возможность ранней коррекции 
этого состояния. Однако для данного нарушения ритма характерна генетиче-
ская гетерогенность, т.к. одинаковая фенотипическая картина может наблю-
даться при мутациях в различных генетических локусах. Наряду с локусом 
ФП, локализованном в 10 хромосоме, P. T. Ellinor et al. (2003) [94] картиро-
вали ген ФП на проксимальном длинном плече хромосомы 6q 14-16 в интер-
вале между D6S286 и D651021. 

Наконец, китайские исследователи [259, 260] идентифицировали 2 гена, 
ответственные за возникновение наследственной ФП. Ими оказались гены бел-
ков калиевых каналов миоцитов. В частности, I. Yang et al. [259] сообщили о 
замене аргинина на цистеин в позиции 27 гена KCNE2  на хромосоме 21q22.1-
22, кодирующего β-субъединицу калиевых каналов Эти мутации оказались у 2 
из 28 обследованных китайских семей с наследственной ФП. Yang H. et al. [260] 
идентифицировали мутацию (S140G) гена KCNQ1  на хромомосоме 11р15.5, 
кодирующего α-субъединицу калиевого сердечного канала. Возникновение ФП 
в этих случаях обусловлено тем, что при описанных мутациях в этих генах 
функция соответствующих калиевых каналов повышается, что приводит к уко-
рочению потенциала действия и эффективного рефрактерного периода пред-
сердий. Как было указано выше, при понижении функции указанных каналов 
возникает синдром удлиненного интервала QT, соответственно варианты LQT1 
и  LQT6. Следует напомнить также, что одним из ведущих фенотипических 
проявлений синдрома короткого интервала  QT, при котором функция калие-
вых каналов повышена, является пароксизмальная ФП. Таким образом, приве-

Рис. 4.1. Родословная 3 испанских семей с ФП [68] 
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денные данные китайских исследователей свидетельствуют о том, что некото-
рые варианты семейной ФП можно отнести к каналопатиям. 

Установлена относительная ассоциация наследственной ФП с другими 
генными нарушениями: синдромом удлиненного интервала QT, дилятационной 
кардиомиопатией, гипертрофической кардиомиопатией, синдромом WPW. В 
2000 году E.A. Sparks et al. доложили о сорокалетнем наблюдении за девятью 
поколениями одной семьи с наследственной кардиомиопатией. У 106 человек 
из 325 обследованных была выявлена ФП [221]. 

Olson T. M et al. (2005) установили миссенс- мутацию (D1275N) гена на-
триевых каналов SCN5A у пациентов с дилятационной кардиомиопатий и ФП 
[181]. Gruver E.J. et al. [116 ] выявили миссенс мутацию (замена аргинина на 
гистидин в 663 позиции) в тяжелой цепи сердечного β-миозина, которая приво-
дила к сцепленному наследованию гипертрофической кардиомиопатии и ФП.  

В 2001 г. M.H. Gollob, R. Roberts [113] представили сочетание синдрома 
Вольфа – Паркинсона – Уайта и гипертрофической кардиомиопатии в связи с 
патологией гена PRKAG, который кодирует гамма -2 -субъединицу АМФ – ак-
тивированной протеинкиназы. У пациентов с семейной формой этого синдрома 
ФП наблюдалась в 38-44% случаев в отличие от 15-20% при спорадических 
формах заболевания. Ген данной патологии картирован на хромосоме 7q34-36. 
При секвенировании ДНК у этих пациентов выявлены замены аргинина на глу-
тамин в позиции 302. 

Lai L.P. et al. указали на связь полиморфизма (делеции) митохондриаль-
ной ДНК с развитием первичной ФП [138-140].  

В последние годы проводится поиск генов – кандидатов, ассоциирован-
ных с развитием ФП. Одним из таких генов- кандидатов является полиморфный 
маркер гена бета 3 субъединицы G протеина (GNB3). Многофункциональный 
белок G локализуется в клеточных мембранах кардиомиоцитов, гладкомышеч-
ных клетках сосудов, фибробластах и может быть вовлечен в процессы ремоде-
лирования сердечной мышцы и сосудистой стенки. Schreieck J et al. [212] изу-
чали ассоциацию полиморфного маркера C825T гена GNB3, кодирующего бета 
3 субъединицу G протеина. В результате генотипирования пациенты распреде-
лились на гомозиготы по C аллелю (СС генотип), гетерозиготы (CT генотип) и 
гомозиготы по T аллелю (TT генотип). Выявлена ассоциация между генотипом 
TT и уменьшением риска ФП. 

Yan H. et al. в своей работе показали увеличение количества белка кон-
нексина 43 при ФП, наибольшее в левом предсердии [258 ]. Christiansen J. et al. 
[79] установили, что мутация в гене 1q21.1, приводящая к снижению коннекси-
на 40, способствует развитию аномалий дуги аорты с ФП. 

Морфологическим субстратом электрогенеза ФП может быть генетически 
детерминированное несовершенство развития соединительной ткани в эмбриоге-
незе, что и приводит к нарушению межтканевых взаимодействий и электромеха-
нической нестабильности. Доказательством этого может служить работа японских 
авторов Nakajima et al., которые на трансгенных мышах с предсердным фиброзом 
показали достоверно большую частоту развития ФП. 

На 21 сессии Североамериканского Общества Стимуляции и Электрофи-
зиологии (Noth American Society of Pacing and Electrophysiology 21st Annual Sci-
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entific Sessions, 2000) интересным было сообщение о том, что миокардиальные 
«манжеты», формирующиеся в эмбриогенезе вокруг устий легочных вен, явля-
ются морфологическим субстратом эктопической активности, способной фор-
мировать фибрилляцию и трепетание предсердий. Миоциты в этих манжетах 
обладают спонтанной электрической активностью, в отличие от кардиомиоци-
тов левого предсердия. 

Клинические особенности первичной ФП, ее клинико-патогенетические 
формы, анатомические и электрофизиологические факторы риска данной пато-
логии изучены недостаточно. До сих пор не были детально выяснены законо-
мерности наследования данной патологии, а также фенотипические предикторы 
этого нарушения ритма. 

В связи с этим, в нашей клинике на протяжении последнего пятилетия 
было обследовано 103 пробанда, у которых диагностирована ФП и 301 их род-
ственник I, II, III степени родства. Разделив семьи пробандов с ФП на группы 
по этиологии ФП, мы получили: 1 группу, состоящую из 53 пробандов с идио-
патической ФП и 154 их родственников, и 2 группу, состоящую из 50 пробан-
дов с вторичной ФП и 147 их родственников. 

В данном исследовании нами был установлен факт семейной агрегации 
заболевания в семьях пробандов с ФП. Вторичное накопление ФП в семьях 
достигло 7,31% (22 больных родственника из 301), что значимо превышало по-
пуляционную частоту заболевания (по данным Н. Kulbertus et al. (1982), попу-
ляционная частота 0,4%, цит. М. С. Кушаковский).  

В семьях пробандов с ФП наибольший процент пораженных приходится 
на родственников I степени родства, в частности одноименная патология выяв-
лена у 9,86% обследуемых I степени родства, и только у 1,16% родственников 
II степени родства.  

По нашим данным, среди родственников I степени родства наиболее под-
вержены фибрилляции предсердий матери (36,36%), сестры (19,44%), отцы 
(16,67%)- рис.4.2.  
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) определялась в рамках модели 
«Falсoner», которая постулирует нормальное распределение подверженности в 
популяции и среди родственников 1 степени родства. Согласно данной модели, 
коэффициент регрессии подверженности ФП: , где 

Xq - пороговая точка распределения подверженности в популяции; Xr - порого-
вая точка распределения подверженности среди родственников; а - средняя ве-
личина подверженности больных в популяционной выборке. Данные величины 
были взяты из таблиц - приложения к формуле для расчета коэффициента рег-
рессии. Коэффициент наследуемости: 230,0
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r
bH , где r - коэффициент 

родства, равный 2 для родственников I степени родства. Таким образом, насле-
дуемость подверженности ФП по модели «Falсoner» составила 23%, остальное 
(77%) приходится на средовые факторы в развитии ФП. 

Для формального генетического анализа типа наследования использован 
метод Вайнберга для единичной регистрации. Для проведения сегрегационного 
анализа использовались сибства с пораженными детьми в семьях пробандов с 
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идиопатической ФП, где в нескольких поколениях прослеживалась данная пато-
логия. Учитывая результаты пробандового и сибсового методов сегрегационного 
анализа в семьях, пробанды которых страдают идиопатической ФП, мы можем 
предполагать аутосомно-доминантный тип наследования данной патологии. 

 

Рис. 4.2. Семейная агрегация ФП в семьях пробандов с ФП. 
 
В качестве примера приводим семейную историю с наследованием ФП в 

этой семье. 
СЕМЕЙНАЯ ИСТОРИЯ 

Пробанд Ж., 54 года. Обследование в феврале 2002г. Жалобы на присту-
пы неритмичного сердцебиения, одышку во время приступов, на головную боль 
при повышении артериального давления (АД). Из анамнеза известно, что паро-
ксизмальная фибрилляция предсердий впервые диагностирована в 1992 году. 
Неоднократно обследована стационарно. Принимает кордарон 0,2 по 1 таб. в 
день нерегулярно. В случае самостоятельной отмены препарата рецидивируют 
пароксизмы фибрилляции предсердий, около двух раз в месяц, чаще во время 
нагрузки, купирует новокаинамидом. Последние 2 года стало повышаться АД. 
Максимальные цифры АД 200/100 мм рт. ст. На фоне приема аккупро(10мг) АД 
до высоких цифр не повышается. 

Кожные покровы обычного цвета и влажности. Верхушечный толчок 
пальпируется по левой среднеключичной линии. Границы относительной сер-
дечной тупости расширены влево: левая граница по linia mediaclavicularis sinis-
tra. Тоны сердца ясные, ритмичные, шумов нет. ЧСС - 65 ударов в минуту. АД 
140/90 мм рт. ст.. Патологии других систем не выявлено. 

По ЭКГ- ритм синусовый с ЧСС 65 в минуту. ∠α + 15°, Р- 0,1˝, PQ- 0,16˝, 
QRS- 0,08 ˝. QТ - 0,38 ˝, R V5, V6 > R V4. Заключение: Пр изнаки гипертрофии 
левого желудочка. 
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По ЭКГ от 20.06.02 регистрируется фибрилляция предсердий с ЧСС для 
желудочков 100-135 в мин. ЭХОКС: уплотнение аорты, створок аортального 
клапана. Незначительная симметричная гипертрофия межжелудочковой пере-
городки, задней стенки левого желудочка ( межжелудочковая перегородка 
(МЖП) - 1,1, задняя стенка левого желудочка (ЗСЛЖ) - 1,2), левое предсердие 
2,8 см.. Диагноз: Идиопатическое нарушение ритма сердца по типу пароксиз-
мальной фибрилляции предсердий. Соп.: Гипертоническая болезнь II стадия, II 
степень, риск 3. 

Мать пробанда, 75 лет. Предъявляет жалобы на неритмичное сердцебие-
ние, одышку при незначительной физической нагрузке, иногда в покое, усили-
вающуюся при горизонтальном положении тела, на тяжесть в правом подребе-
рье, отеки голеней, на давящие боли за грудиной при физической нагрузке 
(ходьбе по ровной местности около 500 метров), купирует сублингвальным 
приемом нитроглицерина, на головную боль, «мушки» перед глазами при по-
вышении АД, слабость, головокружение. Из анамнеза известно, что хрониче-
ская фибрилляция предсердий диагностируется 17 лет. До перехода в хрониче-
скую форму пароксизмы рецидивировали 10 лет. В 60-летнем возрасте появи-
лась клиника стенокардии напряжения, стало повышаться АД. Максимальные 
цифры АД 220/115 мм рт. ст. Приблизительно с этого времени появилась кли-
ника сердечной недостаточности. В настоящее время принимает сердечные 
гликозиды, ß- адреноблокаторы, ингибиторы АПФ, диуретики, дезагреганты. 

Прекордиальная область без изменений. Верхушечный толчок пальпиру-
ется на 1 см кнаружи от левой среднеключичной линии. Границы относитель-
ной сердечной тупости расширены влево: левая граница на 1 см кнаружи от 
linia media clavicularis sinistra. Тоны сердца приглушены, аритмичные, выслу-
шивается систолический шум на аорте, в точке Боткина- Эрба. ЧСС ≈ 100 уда-
ров в минуту. АД 150/95 мм рт. ст.. В легких дыхание с жестким оттенком, 
хрипов нет. Число дыхательных движений – 20 в минуту. При пальпации живо-
та отмечает болезненность в правом подреберье. Перкуторно- нижний край пе-
чени на 2 см ниже края реберной дуги. Отмечается пастозность голеней. 

По ЭКГ- ритм фибрилляция предсердий с ЧСС для желудочков 85- 130 в 
минуту. ∠α 0°, QRS- 0,08 ˝, QТ- 0,36 ˝, R V5, V6 > R V4. Признаки гипертрофии 
левого желудочка. По данным ЭХОКС: Уплотнение аорты, створок аортально-
го клапана. Гипертрофия задней стенки левого желудочка, межжелудочковой 
перегородки (толщина ЗСЛЖ 1,5, МЖП 1,4 см.). Левое предсердие увеличено 
(левое предсердие 4,6 см.). Снижение фракции выброса левого желудочка. 
Фракция выброса (по Teyholz) = 52 %. Диагноз: Идиопатическое нарушение 
ритма сердца по типу хронической формы фибрилляции предсердий. Сопутст-
вующая патология: И.Б.С.: Стенокардия напряжения II ф. кл. Гипертоническая 
болезнь 3 ст., III ст., риск 4. Осложнение: СН II Б ст. 

Сын пробанда, 17 лет. Жалуется на колющие боли в области верхушки 
сердца. Перебоев в работе сердца субъективно не ощущает. Из анамнеза из-
вестно, что в течение 5 лет по ЭКГ регистрируют частую желудочковую экст-
расистолию. Принимает регулярно ß - адреноблокаторы, без положительного 
антиаритмического эффекта. 
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Кожные покровы несколько гиперемированы, обычной влажности, крас-
ный дермографизм. Грудная клетка не деформирована. Прекордиальная об-
ласть без изменений. Верхушечный толчок пальпируется на 1 см кнутри от ле-
вой среднеключичной линии. Границы относительной сердечной тупости в 
норме. Тоны сердца ясные, аритмичные, шумов нет. ЧСС 70 ударов в минуту 
(каждое третье сокращение- экстрасистола). АД 130/85 мм рт. ст.. Патологии 
других систем не выявлено. 

По ЭКГ- ритм синусовый с ЧСС 80 в минуту. ∠α + 40 °, Р- 0,06 ˝, PQ- 
0,16 ˝, QRS- 0,08 ˝. QТ- 0,34. Заключение: желудочковая экстрасистолия по типу 
тригимении. При проведении велоэргометрии (ВЭМ) регистрировалась частая 
желудочковая экстрасистолия в покое, при нагрузке количество экстрасистол 
не уменьшилось. По ЭХОКС: патологии не выявлено. Чреспищеводная стиму-
ляция левого предсердия (ЧПСЛП): точка Венкебаха 176 импульсов в мин. 
ВВФСУ 1050 мс, КВВФСУ 250 мс. При проведении сверхчастой стимуляции 
коротким залпом стимулов с частотой 250 импульсов в мин. спровоцирован па-
роксизм фибрилляции предсердий с ЧСС для желудочков 79- 120 в мин. Через 
60 сек самостоятельно восстановился синусовый ритм с ЧСС 90 в мин.. Регист-
рировалась частая желудочковая экстрасистолия. Диагноз: Идиопатическое на-
рушение ритма сердца по типу частой желудочковой экстрасистолии, паро-
ксизмальной формы фибрилляции предсердий. 

Дочь пробанда, 35 лет. Жалобы на колющие боли в области верхушки 
сердца, чувство неполноценного вдоха, головокружение. Когда впервые воз-
никли вышеописанные жалобы, определенно сказать не может, но их появление 
связывает с физическим и эмоциональным перенапряжением. Отмечает хоро-
ший эффект от приема седативных препаратов. Перебоев в работе сердца нет. 

Прекордиальная область без изменений. Верхушечный толчок пальпиру-
ется на 1 см кнутри от левой среднеключичной линии в V межреберье. Границы 
относительной сердечной тупости в норме. Тоны сердца ясные, ритмичные, 
шумов нет. ЧСС 65 ударов в минуту. АД 120/80 мм рт. ст.. Патологии других 
систем не выявлено. 

По ЭКГ- ритм синусовый с ЧСС 64 в минуту. ∠α + 30 °, Р- 0,08 ˝, PQ- 
0,16 ˝, QRS- 0,08 ˝. QТ- 0,36 ˝. Заключение: Вариант нормы. По данным ЭХОКС 
патологии не выявлено. При проведении ВЭМ нарушений ритма сердца не вы-
явлено. Толерантность к физической нагрузке высокая. Гипертензионного син-
дрома нет. Миокардиальный резерв сохранен. При Холтеровском мониториро-
вании регистрировался синусовый ритм: минимальная ЧСС 55 в минуту в ноч-
ное время и максимальная ЧСС 125 в минуту днем. Нарушения ритма сердца за 
период обследования не выявлено. 

Внук пробанда, 13 лет (сын дочери). Жалоб со стороны сердечно-
сосудистой системы не предъявляет. Нарушения ритма сердца не возникало. Со 
слов матери рос и развивался согласно полу и возрасту. Кроме респираторных 
заболеваний и ветряной оспы ничем не болел. 

При осмотре патологии обнаружено не было. По ЭКГ- ритм синусовый с 
ЧЧС 76 в минуту. ∠α + 40 °, Р- 0,06 ˝, PQ- 0,16 ˝, QRS- 0,06 ˝, QТ- 0,34. Заклю-
чение: вариант нормы. По ЭХОКГ: пролапс митрального клапана (ПМК) I сте-
пени (провисание створок митрального клапана до 4 мм.). 
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У рассматриваемых больных с первичной и вторичной ФП нами совмест-

но с сотрудниками Института Терапии СО РАМН был изучен полиморфизм ге-
на β1-адренорецепторов. Генетическое исследование крови было проведено у 
30 больных 1-й группы (первичная ФП) и 25 их здоровых родственников, а 
также у 30 больных 2-й группы (вторичная ФП) и 44 их здоровых родственни-
ков. Кроме того, генотипированы 198 пациентов, у которых отсутствовали при-
знаки сердечно-сосудистых заболеваний (контрольная группа). 

По полученным нами данным, у пробандов с первичной ФП и их родст-
венников достоверно преобладал гетерозиготный генотип гена β 1-
адренорецепторов (Ser49Glu) в сравнении с контрольной группой, соответст-
венно у 15 (50%) пробандов и у 11 (44%) родственников, в сравнении с 38 
(19,2%) у контрольной группы. У пробандов 1-й группы наблюдалось также 
преобладание по редкому аллелю (Glu49Glu) в сравнении с контрольной груп-
пой, соответственно у 5 (16,7%) в сравнении с 6 (3,2%) в контрольной группе. 
Но у здоровых родственников пробандов 1-й группы рассматриваемый генотип 
не был выявлен ни в одном случае (рис.4.4.). 

У пациентов 2-й группы (вторичная ФП) также наблюдалось достовер-
ное преобладание гетерозиготного аллеля (Ser49Glu), соответственно у 14 
(46,7%) в сравнении с 38 (19,2%) в контрольной группе (рис. 4.5.). Но у родст-
венников больных этой группы преобладание рассматриваемого генотипа в 
сравнении с контрольной группой не было статистически достоверным. Частота 
встречаемости генотипа Glu49Glu у больных с вторичной ФП и их родственни-
ков достоверно не отличалась от данных контрольной группы. 

Таким образом, как видно из вышеизложенного, гетерозиготный вариант 
генотипа β1-адренорецепторов Ser49Glu можно рассматривать как один из ге-
нетических предикторов возникновения как первичной, так и вторичной ФП. 
Предиктором возникновения первичной ФП может служить также генотип 
Glu49Glu. Родственников пробандов с первичной фибрилляцией предсердий и 
генотипом Ser49Glu можно отнести к группе риска развития данной патологии. 
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Рис. 4.3. Родословная семьи с фибрилляцией предсердий. 
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Рис. 4.4. Полиморфизм гена β1

 

 

 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Рис. 4.5. Полиморфизм гена β

-адренорецепторов у пациентов с первичной 
фибрилляцией предсердий 

1

В целом анализ литературных и приведенных нами собственных данных 
показывает, что возникновению ФП во многих случаях может способствовать 
наследственная предрасположенность. С наибольшей очевидностью наследст-
венная предрасположенность проявляется у больных с первичной ФП (lone 
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atrial fibrillation). Наследственная ФП часто ассоциируется с другими кардиоло-
гическими заболеваниями (первичными МКП, синдромом WPW, синдромами 
удлиненного и короткого QT и др.). В некоторых случаях наследственная ФП 
представляет собой моногенное заболевание. Но, по-видимому, в большинстве 
случаев возникновению ФП способствует определенное сочетание полимор-
физма определенных генов (генов-кандидатов). Исследование, проведенное на-
ми с полиморфизмом гена β1- адренорецепторов у больных с первичной и вто-
ричной ФП, может способствовать решению одного из аспектов данной про-
блемы. В то же время несомненно, что дальнейшие поиски генов-кандидатов, 
способствующих возникновению как первичной, так и вторичной ФП, остаются 
актуальными. Результаты этих исследований могут внести важнейший вклад в 
профилактику возникновения одной из самых распространенных и опасных 
аритмий.  

 
5. СИНДРОМ СЛАБОСТИ СИНУСОВОГО УЗЛА 

 
Прошло 4 десятилетия с того времени, когда был выделен в самостоя-

тельную нозологическую единицу синдром слабости синусового узла (СССУ). 
С момента выделения этого синдрома появилось большое количество работ, 
посвященных этиологии СССУ, представление о которой в значительной мере 
эволюционировало в последние три десятилетия. 

M. Ferrer, одна из наиболее ранних исследователей проблемы СССУ, в 
1973 году наиболее частой причиной этой патологии считала ИБС [98]. Но уже 
через 9 лет, в 1982 году эта же автор наиболее частой причиной СССУ называла 
изолированный, склеро-дегенеративный фиброз синусового узла (СУ) и сино-
атриальной зоны [99]. Такого же мнения в настоящее время придерживаются и 
другие авторы, которые наиболее последовательно занимались проблемой 
СССУ. В частности, T. Bashour  в своей этиологической классификации СССУ 
на первое место среди этиологических факторов вынес склеро-дегенеративную 
болезнь предсердий и проводящей системы сердца [43]. 

Пересмотру представлений о структуре этиологических факторов, вызы-
вающих СССУ, способствовали накопленные к началу 80-х патоморфологические 
данные. Наибольшее значение среди них имела работа C. Thery с соавт. [237], ко-
торые в 1977 году опубликовали результаты патоморфологического исследования 
111 пациентов, прижизненно страдавших СССУ. Лишь в 2 случаях был найден 
инфаркт миокарда, у 5 больных были обнаружены перикардит и карциноматоз. В 
остальных случаях был найден локальный фиброз СУ неясной этиологии, при ко-
тором количество клеток в СУ было значительно снижено. Одновременно наблю-
дался тяжелый фиброз вокруг СУ и в предсердиях. 

Часто склеро-дегенеративные процессы приобретают диффузный харак-
тер, распространяясь на всю специфическую проводящую ткань сердца с фор-
мированием многоуровневого поражения проводящей системы сердца - «pan-
conductional defect» [198] или захватывают только область СУ и АВУ - binodal 
heart diseases [201]. 

Таким образом, в основе СССУ в значительной части случаев лежат склеро-
дегенеративные изменения в СУ и проводящей системе сердца. Эти изменения 



 36 

являются первичными, т. е. не связаны с какими - либо подлежащими сердечными 
или другими заболеваниями. Эти процессы закономерно прогрессируют с возрас-
том [122, 234]. Поэтому и клинические проявления первичного СССУ, как, впро-
чем, и вторичного, чаще манифестируются в старших возрастных группах. 

Но фиброз и дегенерация СУ, а также нижележащих отделов проводящей 
системы сердца - это субстрат заболевания, а не его причина. В то же время, сама 
первичность процесса, отсутствие очевидной связи его с ишемией, воспалением, 
токсическими влияниями давало основание думать о генетической детерминиро-
ванности заболевания. Однако роль генетических факторов в происхождении 
СССУ изучена недостаточно. В литературе на протяжении последних 30 лет при-
водятся описания единичных семей (не более 2-3), в которых прослеживается по 
несколько случаев СССУ [70, 75, 107, 124, 134, 163, 175]. Имеются единичные 
описания сочетания случаев семейного СССУ с миопией [183]. В целом же гене-
тическая детерминированность СССУ, закономерности его наследования практи-
чески не изучались. 

В нашей клинике на протяжении последнего десятилетия совместно с ин-
ститутом медицинской генетики Томского научного центра РАМН изучена 
распространенность СССУ в г. Красноярске, половой диморфизм заболевания, 
впервые изучены закономерности наследования первичного СССУ, клинико-
электрокардиографические проявления этого варианта СССУ, в сравнении с 
вторичным СССУ. 

Данные о распространенности СССУ очень малочисленны и не однозначны. 
По данным M. Alpert, D.Flaker (1983) [34] в США страдает данной патологией 
около 100000 человек. Это примерно 0,5‰ по отношению ко всему населению 
США. По данным M. Ferrer (1982)  [98] СССУ выявляется только у 108 человек на 
1000000 населения США, т. е у 0,1‰ населения. В то же время M. Ferrer указыва-
ла, что в США 156000 человек с имплантированным электрокардиостимулятором 
(ЭКС), примерно половину из них составляют больные с СССУ. Это означает, что 
только больные СССУ с имплантированными ЭКС составляют 0,3‰ населения 
США. Данные о распространенности СССУ в других странах в доступной нам ли-
тературе выявить не удалось. 
При обследовании жителей города Красноярска в правобережных районах го-
рода нами выявлено 127 больных СССУ. При населении правобережных рай-
онов города Красноярска 484.000 человек (по данным переписи населения) рас-
пространенность СССУ составляет 0,262‰, 

Согласно нашим данным, средний возраст больных СССУ 50,5 ± 1,4 года. 
Пик распространенности СССУ приходится на возраст 60-69 лет: у мужчин – 
1,300‰

что примерно соответствует дан-
ным американских авторов. 

Большинство авторов считает, что СССУ встречается в основном у по-
жилых людей: 85% - старше 50 лет, 68% - старше 60 лет [53]. Есть данные, что 
средний возраст больных СССУ – 62 года [195] и даже 71 год [82]. В то же время 
описываются тяжелые формы СССУ у детей, в том числе на 1-м году жизни [19]. 

, у женщин – 1,196‰. Хотя у женщин относительно высокая распростра-
ненность СССУ наблюдается и в возрасте 50-58 лет – 1,174 ‰ (рис. 5.1.).  
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Рис. 5.1.  Распространенность СССУ среди населения правобережных 
районов г. Красноярска
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Большинство авторов находит более частую заболеваемость СССУ среди 

женщин. Так, L. Gould с соавт. [114] наблюдали среди своих больных женщин 
больше, чем мужчин. Д.Ф. Егоров с соавт ‰ диагностировали СССУ у женщин 
в 3 раза чаще, чем у мужчин [4]. В то же время есть сведения о том, что жен-
щины и мужчины страдают СССУ одинаково часто [208, 211]. 

Среди наших больных СССУ преобладали женщины (78 из 127 пациен-
тов – 61,4%). В популяции распространенность СССУ среди женщин также 
оказалась выше: соответственно – 0,336‰ (78 на 232,2 женского тысячи насе-
ления) и 0,244‰ (49 на 196,1 мужского тысячи населения). 

Проведено семейное обследование 109 пробандов с СССУ и 309 их род-
ственников I и II степени родства. Среди пробандов было 48 мужчин и 61 жен-
щина. Возраст 17-72 года (средний возраст – 50,5 лет). Из 109 пробандов у 38 из 
них (34,86%) на основании всестороннего обследования и длительного наблю-
дения был выставлен диагноз первичного СССУ. Среди обследованных родст-
венников выявлено 60 больных СССУ (19,4%), 19 мужчин и 41 женщина. Воз-
раст 17-76 лет (средний возраст 45,4 года). Накопление СССУ в семьях значи-
тельно превышало их частоту в популяции г. Красноярска, полученную в на-
шей клинике – 0,262‰, что подтверждает генетическую детерминированность 
данной патологии. В семьях пробандов с СССУ наиболее высока пораженность 
родственников I степени родства: сестры (52,4%), матери (33,3%), отцы (80%) 
(табл. 5.1.).  

Для выявления типа наследования заболевания был проведен классиче-
ский сегрегационный анализ СССУ, который показал, что сегрегационная час-
тота заболевания составила 0,51. Это соответствует сегрегационной частоте бо-
лезни с аутосомно-доминантным типом наследования. 
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Таблица 5.1. 
Семейное накопление СССУ у родственников пробандов I и II степени родства 

Категория Степень родства Всего Больные СССУ % 

Родители Мать 9 3 33,3 
Отец 5 4 80,0 

Сибсы Брат 25 6 24,0 
Сестра 42 22 52,4 

Дети Сын 50 5 10,0 
Дочь 83 12 14,5 

 
Было выявлено влияние пола на заболеваемость первичным СССУ. В ча-

стности, оказалось, что среди пробандов с первичным СССУ почти 2/3 были 
женщины (24 из 38 - 63,16%). Среди родственников этих больных поражение 
СУ также выявлялось преимущественно у женщин (78 из 108 - 72,22%). Осо-
бенно часто, как упоминалось выше, болели сестры пробандов. 

Заболеваемость первичным СССУ среди пробандов имела отчетливо выра-
женную возрастную зависимость. Об этом свидетельствует тот факт, что почти 
2/3 пробандов (72,7%) были старше 50 лет. Среди родственников поражение СУ 
выявлялось в более молодом и даже в детском возрасте. Но это был, как правило, 
компенсированный или асимптоматический (латентный) СССУ, т.е. СССУ без 
клинической манифестации заболевания. Надо полагать, что возраст является раз-
решающим фактором для манифестации клинико- электрокардиографических 
проявлений СССУ. 

Приведем примеры наследственной передачи СССУ.  
Семья 1. Пробанд 54 года, жалуется на головокружение, редкие обморо-

ки. Считает себя больной около 3 лет. При объективном обследовании выявле-
но, что границы относительной сердечной тупости расширены на 2 см. Тоны 
сердца приглушены, ритмичны. ЧСС – 55 в минуту. АД – 120/80 мм рт. ст. Па-
тологических изменений со стороны других органов и систем не выявлено. На 
ЭКГ – синусовая брадикардия 52 в минуту, без патологических изменений в 
миокарде. После атропина максимальное учащение синусового ритма до 79 в 
минуту. Данные ЭФИ исследования: до МВБ – ВВФСУ – 1760 мс, КВВФСУ – 
660 мс, ВСАП – 153 мс, после МВБ ИРСУ 71 в минуту (норма ≥71), ВВФСУ – 
9700 мс, КВВФСУ – 8700 мс, ВСАП – 121 мс. По данным эхокардиоскопии об-
наружено пролабирование митрального клапана на 2 мм. Больной выставлен 
следующий диагноз: идиопатический декомпенсированный СССУ, брадисисто-
лическая форма, хроническое течение. Пролапс задней створки митрального 
клапана (гемодинамически незначимый). 

Брат пробанда, 56 лет. На момент осмотра были давящие боли за грудиной 
при быстрой ходьбе или при подъеме на 3 этаж. Боли купировались нитроглицери-
ном. Отмечает перебои в работе сердца, головные боли после напряженного дня, 
головокружение по утрам. Страдает гипертонической болезнью около 10 лет, мак-
симальные цифры АД 180/110 мм рт. ст. Слабость и головокружение по утрам око-
ло 3 лет, тогда же стали беспокоить давящие боли за грудиной. При объективном 
обследовании пульс 61 в минуту. Границы сердца расширены влево на 2 см. Тоны 
сердца приглушены. АД 160/90 мм рт. ст. Со стороны других органов и систем па-
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Рис.5.2. Родословная семьи 1. 
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тологии не выявлено. На ЭКГ ритм синусовый с ЧСС 58 в минуту. Электрическая 
ось отклонена влево RV5,6 > Rv4. После атропина максимальное учащение синусо-
вого ритма – 77 в минуту. Данные ЭФИ исследования: до МВБ ВВФСУ – 1520 мс, 
КВВФСУ – 560 мс, ВСАП – 153 мс, после МВБ ИРСУ – 75 в минуту (возрастная 
норма ≥ 71), ВВФСУ – 1580 мс, КВВФСУ – 780 мс, ВСАП – 140 мс. По данным 
эхокардиоскопии - небольшая дилятация полости левого желудочка (до 58 мм). 
Выставлен диагноз: ИБС. Стенокардия II функционального класса. Гипертониче-
ская болезнь II стадии. Компенсированный СССУ, брадисистолическая форма, 
хроническое течение. 

Сестра пробанда, 57 лет, жалуется на головокружение, слабость по утрам. 
Считает себя больной около 5 лет. При объективном исследовании, кроме си-
нусовой брадикардии (56 в минуту), патологических изменений не выявлено. 
На ЭКГ синусовая брадикардия 54 в минуту. После атропина максимальная 
частота синусового ритма 82 в минуту. Данные ЭФИ: до МВБ – ВВФСУ – 1420 
мс, КВВФСУ – 520 мс, ВСАП – 110 мс. После МВБ – ИРСУ – 67 в минуту (воз-
растная норма ≥ 71 в минуту), ВВФСУ – 2000мс, КВВФСУ – 1000 мс, ВСАП – 
94 мс. По данным эхокардиографии – ранний прогиб створок митрального кла-
пана до 1 мм. Был выставлен диагноз: идиопатический компенсированный 
СССУ, брадисистолическая форма, хроническое течение. 

В приведенном примере СССУ был выявлен у брата и двух его сестер. Дав-
ность заболевания у них не установлена. Но первые жалобы, которые можно свя-
зать с СССУ, появились у всех после достижения 50–летнего возраста. У одной из 
сестер к этому времени развилась гипертоническая болезнь и у одного из братьев 
гипертоническая болезнь к моменту обследования сочеталась с ИБС. Казалось бы, 
логичным связать СССУ с этими заболеваниями, но, учитывая явно наследствен-
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ный характер СССУ в данной семье, есть полное основание полагать, что ИБС, 
гипертоническая болезнь и СССУ развивались у пациентов независимо друг от 
друга. Этот пример показывает необходимость изучения родословной для уточне-
ния этиологии СССУ. 

Семья 2. Пробанд М, 62 года. Жалуется на головокружение, слабость по 
утрам. В последние годы несколько раз теряла сознание. Отмечает сердцебие-
ние, перебои в работе сердца. Больной себя считает около 12 лет. 10 лет назад 
участковым терапевтом впервые зарегистрирован пульс 30 в минуту. При объ-
ективном исследовании границы сердца не расширены. Тоны сердца приглу-
шены. Пульс 56 в минуту, ритмичный. АД 150/90 мм рт. ст. Со стороны других 
органов и систем патологии не найдено. После атропина максимальное учаще-
ние синусового ритма до 83 в минуту. Данные ЭФИ: до МВБ ВВФСУ – 2360 
мс, КВВФСУ – 800 мс, ВСАП – 216 мс, после МВБ – ИРСУ – 65 в минуту 
(нижняя возрастная граница нормы – 67,8 лет), ВВФСУ – 2260 мс, КВВФСУ – 
1380 мс, ВСАП – 144 мс. По данным эхокардиографии ранний прогиб створок 
митрального клапана до 2 мм. Дисфункция подклапанных структур. Диагноз: 
Идиопатический декомпенсированный СССУ, брадисистолическая форма, хро-
ническое течение. Пролабирование митрального клапана. 

Дочь пробанда, 40 лет. Отмечает головокружение по утрам. При объек-
тивном исследовании и по данным ЭКГ синусовая брадикардия – 48-50 в мину-
ту. После атропина максимальное учащение синусового ритма до 77 в минуту. 
Данные ЭФИ: до МВБ ВВВФСУ – 1300 мс, КВВФСУ – 470 мс, ВСАП – 188 
мсек, после МВБ ИРСУ – 80 в минуту (нижняя граница нормы – 81,9), ВВФСУ 
– 1380 мс, КВВФСУ – 600 мс, ВСАП – 170 мс. По данным эхокардиографии 
дисфункция подклапанных структур. Диагноз: идиопатический компенсиро-
ванный СССУ,брадисистолическая форма, хроническое течение. 

Сын пробанда, 39 лет. Жалуется на изредка возникающие перебои в рабо-
те сердца, головокружение. При объективном исследовании патологии не вы-
явлено. ЭКГ также без патологии. Максимальное учащение синусового ритма 
после атропина – 94 в минуту. Данные ЭФИ: до МВБ ВВФСУ – 1380 мс, 
КВВФСУ – 470 мс, ВСАП – 180 мс, после МВБ – ИРСУ – 80 в минуту (нижняя 
граница нормы 81,9 в минуту), ВВФСУ – 1480 мс, КВВФСУ – 720 мс. До и по-
сле МВБ во время кардиостимуляции провоцировались пароксизмы ортодром-
ной атриовентрикулярной реципрокной тахикардии с частотой до 150 в минуту 
с интервалом RP – 130 мс. В обоих случаях пароксизмы купировались спонтан-
но. Диагноз: идиопатический латентный СССУ. Скрытый синдром WPW. 

Средний сын пробанда 35 лет. Периодически отмечает головокружение, 
перебои в работе сердца. При объективном исследовании и по данным ЭКГ си-
нусовая брадикардия 58-60 в минуту, блокированные предсердные экстрасис-
толы. Нарушение внутрипредсердной проводимости. Во время ЭФИ также, как 
у старшего сына, провоцируются пароксизмы атриовентрикулярной реципрок-
ной ортодромной тахикардии. Функция синусового узла не нарушена. Диагноз: 
скрытый синдром WPW. 

У сына старшего сына пробанда 9 лет на ЭКГ выявлена сино-атриальная 
блокада II степени I типа. 
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У других членов семьи какой- либо патологии сердечно-сосудистой сис-
темы не выявлено. Функция синусового узла не была нарушена. 

В данной семье выявлены дети, пораженные СССУ, хотя заболевание у 
них имеет более легкую клиническую картину по сравнению с пробандом. 
Кроме того, эта семья интересна тем, что здесь прослеживается сочетание на-
следования СССУ и синдрома WPW. Родословная представлена на рисунке 5.3. 

Несмотря на четко выраженный наследственный характер СССУ, этио-
логию СССУ нельзя признать однозначной. Наследственную отягощенность 
СССУ нам удалось выявить лишь у 39 из 109 больных, т.е. в 34,9 % случаев. В 
остальных – причиной СССУ являются различные сердечно-сосудистые забо-
левания и, прежде всего, ИБС. По-видимому, такие случаи СССУ можно обо-
значить как вторичные, в отличие от первичной, наследственной формы СССУ. 

По нашим данным, первичный СССУ имеет более тяжелое течение. При 
сравнении особенностей течения и клинико-электрокардиографических прояв-
лений первичного и вторичного СССУ выявилось, что клинически манифести-
рующая форма заболевания (декомпенсированный или симптоматический 
СССУ) встречается значительно чаще у больных с первичным СССУ. Большая 
тяжесть клинических проявлений первичного СССУ связана с тем, что у этих 
больных чаще наблюдаются такие электрокардиографические проявления 
СССУ, как сино-атриальная блокада (81,58% для первичного СССУ и 18,31% 

Рис. 5.3. Родословная семьи 2. 
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для вторичного СССУ – р<0,001), total "арест" синусового узла (47,37% для 
первичного СССУ и 14,08% для вторичного СССУ – р<0,01), пароксизмы мер-
цания-трепетания предсердий – бради-тахисистолическая форма СССУ (57,89% 
для первичного СССУ и 21,13% для вторичного СССУ – р<0,01). (табл. 5.2.) 
Это свидетельствует о более распространенном поражении проводящей систе-
мы сердца (поражении сино-атриальной зоны, предсердий, атриовентрикуляр-
ного соединения) у больных с первичным СССУ в сравнении с вторичным. 

Таблица 5.2. 
Нарушения сердечного ритма у больных с первичными 

и вторичными формами СССУ 

№ 
п/п Наименование аритмии 

Больные с пер-
вичным СССУ 

Больные с вто-
ричным СССУ P 

Абс % Абс % 
1. Синусовая брадикардия 38 100,0 69 97,18 <0,05 
2. Сино-атриальная блокада 31 81,58 13 18,1 <0,001 

3. Тотальный отказ синусо-
вого узла 18 47,37 10 14,08 <0,001 

4. Пароксизмы фибрилляции 
- трепетания предсердии 22 57,89 15 21,13 <0,001 

 
На основании вышеизложенного напрашивается вывод, что первичный 

СССУ - это болезнь не только СУ. Во многих случаях это распространенное 
многоуровневое поражение проводящей системы сердца. По-видимому, это 
также наиболее тяжелый вариант первичного или идиопатического поражения 
проводящей системы сердца. 

Генетические факторы, ответственные за развитие СССУ, до последнего 
времени выявить не удавалось. Но в 2003 году появились 2 работы, в которых 
представлены данные о мутациях, ответственных за развитие данного синдрома. 
В частности, D. Benson et al. описали 10 детей из 7 семей. У всех этих детей ди-
агноз СССУ был поставлен в первые 10 лет жизни, причем у 4 из них еще во 
внутриутробном периоде. 5 детей из 3 семей оказались гетерозиготными носите-
лями мутаций в гене потенциал-зависимых натриевых каналов SCN5A. Мутации 
были обнаружены в 5 различных аллелях этого гена. Установлен аутосомно-
рецессивный тип наследования СССУ у этих больных [48]. 

Как уже упоминалось ранее, мутации в гене SCN5A ответственны за воз-
никновение таких наследственных заболеваний (каналопатий), как синдром удли-
ненного интервала QТ, синдром Бругада, прогрессирующее нарушение сердечной 
проводимости. Различие заключается в том, что при синдроме Бругада мутация в 
гене потенциал-зависимых натриевых каналов приводит к усилению функции 
этих каналов. В то время как при мутациях в этом гене, приводящих к прогресси-
рующему нарушению внутрисердечной проводимости или к синдрому удлинен-
ного QТ, имеет место снижение функции этих каналов. 

Поскольку в клетках СУ отсутствуют потенциал-зависимые натриевые 
каналы, возникновение СССУ у пациентов с мутацией в гене SCN5A по-
видимому, обусловлено понижением функции потенциал-зависимых натриевых 
каналов в клетках волокон сино-атриального проведения c возникновением  си-
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но-атриальной блокады и выскальзывающих сокращений из нижележащих от-
делов автоматизма. 

Как показали исследования E. Schulz-Bahr et al. (2003) [213], СССУ может 
также возникать при мутации в гене HCN4. Гены HCN2 и HCN4 кодируют на-
триевые каналы пейсмекерных клеток СУ (If). Эти каналы активизируются в 
момент их гиперполяризации, причем от гена HCN2 зависит быстрый натрие-
вый ток, а от гена HCN4 – медленный. Нарушение работы этих каналов приво-
дит к замедлению скорости спонтанной деполяризации и соответственно к 
уменьшению частоты синусового ритма. 

Таким образом, при наследственных моногенных вариантах СССУ могут 
возникать как нарушения функции пейсмекерных клеток СУ, так и нарушения 
функции клеток волокон сино-атриального проведения. Поскольку в том и дру-
гом случае имеет место патология натриевых каналов без структурных наруше-
ний в миокарде и проводящей системе сердца, данные варианты СССУ можно с 
полным правом относить к каналопатиям. Однако в большинстве случаев при 
первичном (семейном) СССУ имеют место структурные (склеро-дегенеративные) 
изменения в проводящей системе сердца. Генетика этого наиболее распростра-
ненного варианта семейного СССУ еще ждет своего исследователя.  

Примечание:  
Верхние границы нормы электрофизиологических показателей функции 

синусового узла (24): 
До МВБ 

ВВФСУmax - 1540 мс 
КВВФСУmax - 540 мс 
ВСАП – 203 мс 

После МВБ 
ВВФСУmax – 1322 мс 
КВВФСУmax – 500 мс 
ВСАП – 116 мс 
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6. ИДИОПАТИЧЕСКИЕ АТРИОВЕНТРКУЛЯРНЫЕ 
И ВНУТРИЖЕЛУДОЧКОВЫЕ БЛОКАДЫ. 

 
6.1. ИДИОПАТИЧЕСКАЯ (ПЕРВИЧНАЯ) АТРИОВЕНТРИКУЛЯРНАЯ 

БЛОКАДА. 
 

Идиопатическое (первичное) прогрессирующее поражение проводящей 
сердца подробно описано J. Lenegre (1964) [144]. При этом заболевании наблю-
даются изолированные структурные (дегенеративные) изменения в проводящей 
системе сердца с прогрессирующей ЭКГ-картиной от изолированного пораже-
ния одной из ветвей пучка Гиса до полной атриовентрикулярной блокады на 
дистальном уровне. Одновременно М.Lev (1964) [146] были описаны подобные 
нарушения функции проводящей системы сердца, но в представленных им слу-
чаях, наряду с морфологическими дегенеративными изменениями в проводя-
щей системе сердца, наблюдался также кальциноз соединительно-тканного ске-
лета сердца, включая кольца митрального и аортального клапанов. Поэтому 
данные нарушения проводящей системы сердца нельзя представлять как изоли-
рованные. Рассматриваемые нарушения получили соответственно названия бо-
лезней Ленегре и Лева. Иногда при постановке диагноза эти фамилии объеди-
няют, что не представляется вполне правомерным, поскольку морфологическая 
и соответственно эхокардиографическая картина при этих заболеваниях суще-
ственно различается [10]. 

Генеалогический анализ указанных заболеваний авторами не проводился. 
Однако первые попытки изучения семейных нарушений проводящей системы 
сердца относятся еще к началу двадцатого века. Так, в 1901 г. Morquio доложил о 
пяти братьях с нарушениями атриовентрикулярного проведения. Но наибольшее 
количество публикаций, в которых рассматриваются различные варианты изоли-
рованного поражения проводящей системы сердца без связи с какими либо сер-
дечно-сосудистыми заболеваниями (так называемые идиопатические нарушения 
проводящей системы сердца), приходится на последние три десятилетия. 

A.J. Brink et al. (1977) обследовали несколько ветвей большой семьи в 
Южной Африке, предки которой иммигрировали из Португалии в 1696 г. [56]. 
Из обследованных 86 человек у 42 кровных родственников были выявлены раз-
личные нарушения сердечной проводимости. Они разделили нарушения сер-
дечной проводимости у обследованных родственников на два типа: прогресси-
рующая семейная сердечная блокада I типа и прогрессирующая семейная сер-
дечная блокада II типа. Тип I прогрессирующей семейной сердечной блокады, 
по мнению авторов, это аутосомно-доминантная патология, при которой проис-
ходит последовательное прогрессирование от полной блокады правой ножки 
пучка Гиса и блокады передне-верхнего разветвления левой ножки пучка Гиса 
к полной АВБ с широкими комплексами QRS. Прогрессирующая семейная сер-
дечная блокада II типа проявляется прогрессированием от синусовой брадикар-
дии с блокадой левой задней ветви пучка Гиса к полной АВБ с узкими ком-
плексами QRS. Как при 1, так и при 2 типах блокад наблюдалось прогресси-
рующее поражение проводящей системы сердца на дистальном уровне. Иссле-
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дователи предполагали, что нарушения сердечной проводимости I типа прева-
лируют в Южной Африке. 

В 1986-1988 гг. Van der Merve et al. [243-246] представили новую инфор-
мацию об этой семье. В частности было дано клиническое и электрокардиогра-
фическое описание четырех новых случаев прогрессирования нарушений сер-
дечной проводимости до полной АВБ с широкими комплексами QRS. Кроме 
того, изучая клинические проявления прогрессирующей семейной сердечной 
блокады обоих типов, они отметили, что самочувствие больных начинает 
ухудшаться раньше при I типе прогрессирующей семейной сердечной блокады. 

В 1995г. P.A. Brink et al. [57 ] опубликовали результаты исследования по 
детерминации хромосомной позиции гена, вызывающего прогрессирующую 
семейную сердечную блокаду тип I. У всех обследованных производился ана-
лиз ДНК, выделенной из лимфоцитов у живых лиц, а у умерших - из посмерт-
ных срезов тканей, которые имелись в патологоанатомической коллекции. Они 
были генотипированы по четырем сцепленным полиморфным маркерам участ-
ка q 13.2- 13.3 хромосомы 19. Исследователи пришли к выводу, что ген про-
грессирующей семейной сердечной блокады тип I находится в сегменте разме-
ром в 10сМ 19 хромосомы, плечо q 13.2-13.3. В этом интервале располагается 
несколько возможных (кандидатных) генов этой патологии: аполипопротеина 
С2 (ApoC2

Как при синдроме Бругада, так и при прогрессирующем нарушении внут-
рисердечной проводимости, обусловленными мутациями в гене SCN5A, на-
блюдается снижение функции натриевых каналов. В связи с этим представляет 

), креатининкиназы, тропонина Т, а также ген белка саркоплазмати-
ческого ретикулума. 

Почти одновременно с первой публикацией P.A. Brink et al. в 1978 году E. 
Stephan et al. [226] описали обширную родословную жителя Ливана, у которого 
было 260 потомков от трех жен (три поколения). Из 209 осмотренных членов 
семьи у 32 выявлено прогрессирующее поражение проводящей системы сердца 
на уровне разветвления пучка Гиса: ПБПНПГ – у 12 человек, НБПНПГ-у 7 че-
ловек, ПБПНПГ с блокадой передне-верхнего разветвления – у 6, ПБПНПГ с 
блокадой задне-верхнего разветвления – у 4 пациентов, полная АВБ с широки-
ми комплексами QRS – у 3 человек. При осмотре в динамике у части больных 
дополнительно появилась трифасцикулярная блокада с приступами Морганьи- 
Адамса- Стокса. Внутрижелудочковые блокады, как правило, сочетались с си-
нусовой брадикардией. 

A. de Meeus et al. (1995) [87] установили связь болезни нарушения сер-
дечного проведения в семье, представленной E. Stephan et al., с полиморфным 
маркером D19S604 на q плече хромосомы 19 (19q13.2-13.3).  

F. Kyngt et al. [137] описали семью, в которой у 7 из 45 членов наблюдал-
ся изолированный прогрессирующий дефект сердечной проводимости, у 4 син-
дром Бругада. Как в том, так и в другом случае имела место мутация в гене 
SCN5A (замена глицина на аргинин между DIII –S5, DIII-S6 доменами белка Na 
каналов), которая приводила к тяжелому угнетению натриевого тока. Но одна и 
та же мутация давала совершенно различные фенотипические проявления. Ав-
торы полагают, что возникновение того или иного фенотипа определяется в 
данном случае воздействием генов-модификаторов. 



 46 

особый интерес исследование S. C. Priory et al. [189,190], описавших сочетание 
синдрома удлиненного QT (вариант LQT3), при котором функция натриевых 
каналов повышена, с нарушением атриовентрикулярного проведения. 

C. Bezzina et al. [51] показали, что прогрессирующее нарушение сердеч-
ной проводимости, обусловленное мутацией гена SCN5A, сопровождается изо-
лированными дегенеративными изменениями в проводящей системе сердца. 
Таким образом, нарушения функции ионных каналов, так называемые канало-
патии, могут приводить не только к нарушениям функции, но и к определен-
ным структурным (дегенеративным) изменениям. В качестве аналогии приво-
дят пример аритмогенной дисплазии правого желудочка сердца, при которой 
мутация гена кальциевых каналов  сопровождается структурными изменениями 
в миокарде правого желудочка.  

V. Probst et al. [194] отмечали, что вероятность клинических проявлений 
прогрессирующего внутрисердечного блока в семьях повышается с возрастом. 

Таким образом, прогрессирующие семейные нарушения сердечной про-
водимости могут быть обусловлены мутациями не уточненного гена в 19 хро-
мосоме, а также мутацией гена натриевых каналов SCN5A. Клинические и 
морфологические изменения при этом соответствуют описанию, сделанному 
более 40 лет назад J. Lenegre. 

Семейные нарушения атриовентрикулярной проводимости могут возникать 
и на проксимальном уровне. Наиболее яркий пример обширной родословной 
представлен в 1973 г. N. Lynch et al [153]. Они описали большую семью, состоя-
щую из 502 кровных родственников (249 мужчин и 253 женщины) в пяти поколе-
ниях. Нарушения атриовентрикулярного проведения были идентифицированы у 
26 членов семьи в 3 поколениях. К примеру, одна женщина была замужем за дву-
мя братьями, которые были поражены этой болезнью и умерли внезапно в моло-
дом возрасте. Поражены были и дети от этих браков. Все больные в этой семье 
имели дефекты проведения в виде проксимальной, прогрессирующей от I до III 
степени АВБ. Какие-либо заболевания сердечно-сосудистой системы, кроме АВБ, 
у них отсутствовали. При исследовании электрограммы пучка Гиса интервал, ха-
рактеризующий проведение по пучку Гиса, у этих больных оказался нормальным. 

В представленной литературе описывались лишь одиночные семьи с на-
рушениями атриовентрикулярного проведения, не были выяснены закономер-
ности наследования данной патологии, не был доказан тип наследования забо-
левания. 

Нами выявлено семейное накопление заболевания в семьях пробандов с 
первичными атриовентрикулярными блокадами. Исследовано 158 пробандов с 
АВБ и 578 их родственников I, II и III степени родства. Частота АВБ в семьях 
пробандов с этой патологией составила 14,9%, что значимо превышало их час-
тоту в организованной популяции г. Красноярска, полученную в нашей клини-
ке – 0,54%.  

Это подтверждает наследственную предрасположенность первичной ат-
риовентрикулярной блокады. 

В семьях пробандов с нарушениями атриовентрикулярного проведения 
наиболее высока пораженность родственников I степени родства: пораженность 
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братьев составила 33,33%, сестер –28,57%, пораженность отцов- 30,60% (табл. 
6.1.1., рис. 6.1.1.) 

Таблица 6.1.1. 
Феномен семейной агрегации в группе пробандов 

с атриовентрикулярыми блокадами. 

Степень 
родства Родственники 

В
се

го
 

АВБ Другие НСП АВБ + др. 
НСП) 

абс. % абс. % абс. % 

I ст. 

Родства 

Мать 59 14 23,73 3 5,08 17 28,81 
Отец 36 11 30,60 5 13,88 16 44,4 
Сын 65 5 7,69 7 10,77 12 18,46 
Дочь 100 10 10,00 3 3 13 13,0 
Сестра 63 18 28,57 8 12,70 26 41,27 
Брат 42 14 33,33 5 11,91 19 45,24 

Всего I ст. родства 365 72 19,73 31 8,49 103 28,22 

 II ст. 

Родства 

Тетка 11 2 18,18   2 18,20 
Внук 31 1 3,23 1 3,23 2 6,45 
Внучка 46 - - - - - - 
Племянник 11 - - - - - - 
Племянница 17 - - 3 17,64 3 17,70 
Дед 4 - - 1 25,00 1 25,00 
Бабка 7 1 14,29 - - 1 14,29 

Всего II ст. родства 127 4 3,15 5 3,94 9 7,09 

III ст. 

Родства 

Правнук 2 - - - - - - 
Правнучка 1 - - - - - - 
дв брат 10 - - 1 10,00 1 10,00 
дв сестра 5 - - 1 20,00 1 20,00 

Всего III ст. родства 18 - - 2 11,11 2 11,11 
Всего 510 76 14,90 38 7,45 114 22,35 

 
Оценивая частоту встречаемости АВБ среди родственников пробандов с 

АВБ и популяционной частотой заболевания (табл. 6.1.2.), можно также отме-
тить накопление этой патологии в семьях и превышение уровня популяционно-
го контроля. Превышение уровня популяционного контроля в исследовании 
было отмечено в группе АВБ I степени (12,35% в исследовании против 0,36% в 
популяции, p<0,001), при суммарном поражении атриовентрикулярного соеди-
нения (12,55% в исследовании против 0,54% в популяции, p<0,001), в случае 
сочетания СССУ и АВБ I степени (1,18% в исследовании против 0,045% в по-
пуляции, p<0,01), в случае сочетания СССУ и латентного нарушения атриовен-
трикулярного проведения (0,078% в исследовании и 0,02% в популяции, 
p<0,05). 
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Таблица 6.1.2. 
Сравнительная частота встречаемости атриовентрикулярных блокад среди род-

ственников пробандов с АВБ и  
популяционной частотой. 

 

Нарушения проведения 

Популяци-
онная час-
тота АВБ в 
%.  

Частота встречаемо-
сти АВБ у родствен-
ников пробандов в 
исследовании. 

Р 

абс. % 
АВБ I ст. 0,36 63 12,35 <0,001 
АВБII ст. Мобитц I 0,18 - - >0,05 
Проксимальная АВБ Ш ст. - 1 0,20 >0,05. 
Всего поражения АВ - соединения 0,54 64 12,55 <0,001 
Дистальная АВБ III ст. - 2 0,39 >0,05 
Сочетание СССУ и АВБ I ст. 0,045 6 1,18 <0,01 
Сочетание СССУ и латентного на-
рушения АВ- проведения 0,02 4 0,78 <0,05 

Всего 0,605 76 14,90 <0,001 
При сравнении семейного накопления атриовентрикулярных блокад с по-

пуляционным контролем в разных возрастных группах (табл. 6.1.3.), также отме-
чено превышение его уровня. 
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Рис 6.1.1. Семейная агрегация атриовентрикулярных блокад
в семьях с этой патологией. 
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Таблица 6.1.3. 
Сравнительная частота встречаемости атриовентрикулярных блокад среди 

мужчин и женщин в разных возрастных группах родственников пробандов с 
АВБ и популяционной частотой. 

 

Сравниваемые 
группы 

Частота встречаемости 
АВБ у родственников 
пробандов в исследо-

вании 

Частота встречае-
мости АВБ в попу-

ляции 
P 

абс. % абс. %  

До 19 лет 
муж 6 (n=72) 8,33 0 (n=174) - <0,01 
жен 3 (n=103) 2,91 0 (n=82) - <0,05 

20-29 лет 
муж 6 (n=43) 13,95 1 (n=458) 0,22 <0,05 
жен 8 (n=56) 14,29 0 (n=316) - <0,05 

30-39 лет 
муж 6 (n=32) 18,75 2 (n=421) 0,48 <0,05 
жен 9 (n=52) 17,31 1 (n=401) 0,25 <0,05 

40-49 лет 
муж 8 (n=28) 28,57 4 (n=536) 0,75 <0,001 
жен 14 (n=46) 30,44 4 (n=540) 0,74 <0,001 

50-59 лет 
муж 3 (n=17) 17,65 2 (n=417) 0,48 <0,05 
жен 4 (n=32) 12,50 3 (n=413) 0,73 <0,01 

60-69 лет 
муж 2 (n=8) 25,00 2 (n=359) 0,56 <0,05 
жен 7 (n=18) 38,89 1 (n=183) 0,55 <0,001 

70 лет и бо-
лее 

муж 0 (n=2) - 2 (n=87) 2,30 >0,05 
жен 0 (n=9) - 2 (n=45) 4,44 >0,05 

 
В семьях пробандов с проксимальными АВБ чаще накапливаются прокси-

мальные АВБ (16,67% в семьях пробандов с проксимальными АВБ против 3,33% 
в семьях пробандов с дистальными атриовентрикулярными блокадами – p< 
0,001) – табл . 6.1.4., 6.1.5. 
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Таблица 6.1.4. 
Накопление нарушений сердечной проводимости у родственников 
пробандов с проксимальными атриовентрикулярными блокадами. 

 

Степень 
родства Родственники 

Нарушения проводимости у родственников пробан-
дов с проксимальными атриовентрикулярными бло-

кадами 

В
се

го
 

АВБ Дист. АВБ или 
изолир. ВЖБ Другие НСП 

абс. % абс. % абс. % 

I ст. 
Родст-
ва 

Мать 39 9 23,08 2 5,13   
Отец 21 7 33,33 1 4,76   
Дочь 50 7 14,00 2 4,00 1 2,00 
Сын 37 5 13,51 2 5,41 1 2,70 
Сестра 42 11 26,19 2 4,76 2 4,76 
Брат 27 7 25,93 - - - - 

Всего I ст. родства 216 46 21,30 9 4,17 4 1,85 

II ст. 
родст-
ва 

Тетка 9 2 22,22 - - - - 
Внук 14 1 7,14 1 7,14 - - 
Внучка 12 - - - - - - 
Племянник 11 - - - - - - 
Племянница 15 - - 1 6,67 - - 
Дед 3 - - 1 33,3 - - 
Бабка 5 1 20,00 - - - - 

Всего II ст. родства 69 4 5,80 3 4,35 - - 
III ст. 
родст-
ва 

Дв. брат 10 - - - - 1 10,00 

Дв. сестра 5 - - - - 1 20,00 
Всего III ст. родства 15 - - - - 2 13,33 
Всего 300 50 16,67 12 4,00 6 2,00 

 
В семьях пробандов с дистальными АВБ происходит накопление вторич-

ных случаев заболевания за счет дистальных АВБ и ВЖБ (15,71% в семьях про-
бандов с дистальными АВБ против 4,00% в семьях пробандов с проксимальными 
АВБ - p<0,001) - табл. 6.1.4., 6.1.5. 
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Таблица 6.1.5. 
Накопление нарушений сердечной проводимости у родственников пробандов с 

дистальными атриовентрикулярными блокадами. 
 

Степень 
родства 

Родственники 

Нарушения проводимости у родственников про-
бандов с дистальными 

атриовентрикулярными блокадами 

В
се

го
 

АВБ Дист. АВБ или 
изолиров. ВЖБ Другие нсП 

абс. % абс. % абс. % 

I ст. 
Родства 

Мать 20 1 5,00 4 20,00 1 5,00 
Отец 15 1 6,67 4 26,67 2 13,33 
Дочь 50 1 2,00 2 4,00 - - 
Сын 28 - - 5 17,86 - - 
Сестра 21 2 9,52 8 38,10 1 4,76 
Брат 15 1 6,67 10 66,67 1 6,67 

Всего I cт. родства 149 6 4,03 33 22,15 5 3,36 

II ст. 
Родства 

Тетка 2 - - - - - - 
Внук 17 - - - - - - 
Внучка 34 - - - - - - 
Племянник - - - - - - - 
Племянница 2 - - - - 1 50,00 
Дед 1 - - - - - - 
Бабка 2 1 50,00 - - - - 

Всего II ст. родства 58 1 1,72 - - 1 1,72 
III ст. 

родства 
Правнук 2 - - - - - - 
Правнучка 1 - - - - - - 

Всего III ст. родства 3 - - - - - - 
Всего 210 7 3,33 33 15,71 6 2,56 

 
При наличии значимого генетического компонента в детерминации забо-

левания вариабельность распределения отличающихся друг от друга фенотипов 
в семьях обусловлена различными механизмами наследования. Поэтому сле-
дующим этапом исследования после доказательства неслучайности агрегации 
заболевания в семьях и установления значимой роли наследственности в фор-
мировании этого феномена является сегрегационный анализ, заключающийся в 
оценке соответствия ожидаемых при определенном типе наследования и на-
блюдаемых сегрегационных частот. В собственных исследованиях для сбора 
семейного материала мы использовали единичную регистрацию. В выборке 
представлены семьи брака «больной-здоровый». Для формального генетическо-
го анализа типа наследования использован метод Вайнберга для единичной ре-
гистрации. 

Для проведения сегрегационного анализа использовалась группа больных 
с идиопатическими или первичными формами нарушений сердечной проводи-
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мости. В таблице 6.1.6. представлены сибства для анализа сегрегационной час-
тоты атриовентрикулярных блокад.  

Таблица 6.1.6. 

Сегрегационный анализ в семьях пробандов с атриовентрикулярными блокадами. 

Размер 
сибства 

Число 
сибств S 

Число сибсов с пораженными детьми 

R 1 пора-
женный 
ребенок 

2 поражен-
ных ребенка 

3 поражен-
ных ребенка 

2х сибсовые 42 84 21 21 - 63 
3х сибсовые 2 6 1 1 - 3 
4х сибсовые 2 8  2 - 4 
Всего 46 98 22 24 - 70 

 
Все числовые данные в формулу Вайнберга для единичной регистрации 

взяты из таблицы 6.1.6. 
«Пробандовый метод» Вайнберга. 

 
«Сибсовый метод» Вайнберга. 

Согласно законам экспериментальной генетики, аутосомно-доминантный 

тип наследования, вычисляемый по методу Вайнберга, определяется, если t< 2,58. 
Учитывая результаты пробандового и сибсового методов сегрегационного анализа 
в семьях, пробанды которых страдают атриовентрикулярными блокадами, не ис-
ключается аутосомно-доминантный тип наследования этого заболевания. 
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Согласно полученным нами данным, предполагаем аутосомно-доминант-
ный тип наследования нарушений предсердно-желудочковой проводимости. 

Нами была оценена тяжесть клинических проявлений у пробандов с пер-
вичными и вторичными формами АВБ (табл. 6.1.7.). Для строгого разделения 
больных с АВБ по уровню поражения на проксимальные и дистальные этим 
пациентам проводилась Гис – электрограмма. Согласно полученным нами дан-
ным, количество больных с дистальными и проксимальными атриовентрику-
лярными блокадами в группах пробандов с первичными и вторичными АВБ 
достоверно не различалось. Несмотря на это, пробанды с вторичными формами 
АВБ имеют более яркую симптоматику заболевания, более выраженную кли-
ническую картину (головокружение, обмороки, приступы Морганьи–Адамса–
Стокса, явления сердечной недостаточности наблюдались достоверно чаще у 
пробандов с вторичными формами АВБ). Очевидно, что тяжесть клинических 
проявлений заболевания у пробандов с вторичными формами АВБ определяет-
ся не только уровнем и распространенностью поражения проводящей системы 
сердца, но и первичной патологией сердечно-сосудистой системы. 

Таблица 6.1.7. 
Тяжесть клинических проявлений у пробандов с первичными  

и вторичными нарушениями атриовентрикулярного проведения. 

Клинические 
Проявления 

Пробанды с пер-
вичными формами 

АВБ (n=108) 

Пробанды с вто-
ричными формами 

АВБ (n=50) Р 

абс. % абс. % 
Головокружение 76 70,4 42 84,00 <0,05 
Обмороки 50 46,3 36 72,00 <0,01 
Приступы МАС 21 19,4 17 34,00 <0,05 
Явления СН 60 55,6 40 84,00 <0,01 

 
Для пробандов с первичными формами АВБ характерна более легкая сте-

пень поражения атриовентрикулярного соединения (табл. 6.1.8.). У пробандов с 
первичными формами атриовентрикулярных блокад АВБ I степени отмечена у 
40,74% и только у 14% пациентов с вторичными АВБ. Но дистальная АВБ III 
степени, прогностически неблагоприятная, была зарегистрирована у 66% паци-
ентов с вторичной АВБ и только у 25% пациентов с первичной АВБ. Таким об-
разом, первичная АВБ является относительно доброкачественным заболевани-
ем, хотя в этой группе пробандов встречались и дистальные АВБ. 

Таблица 6.1.8. 
Нарушения атриовентрикулярного проведения у пробандов 

с первичными и вторичными формами 

Название нарушений 
атриовентрикулярного прове-

дения 

Пробанды с пер-
вичными форма-
ми АВБ (n=108) 

Пробанды с 
вторичными 

формами АВБ 
(n=50) 

Р 

 абс. % абс. % 
АВБ I ст. 44 40,74 7 14,00 <0,001 
АВБ II ст. I типа 3 2,78 1 2,00 >0,05 
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АВБ II ст. II типа 7 6,48 1 2,00 >0,05 
АВБ Ш ст. проксимальные 27 25,00 8 16,00 >0,05 
АВБ Ш ст. дистальные 27 25,00 33 66,00 <0,001 
Все проксимальные. АВБ 74 68,52 16 32,00 <0,001 
Все дистальные АВБ 34 31,48 34 68,00 <0,001 

Приводим пример интересной семьи, где четко прослеживается семей-
ная агрегация заболевания. 

СЕМЕЙНАЯ ИСТОРИЯ 
Пробанд Р., 48 лет. Жалуется на головокружение, возникающее при дли-

тельном нахождении в вертикальном положении, при смене положения тела, 
при физической нагрузке; ухудшение памяти, головные боли, слабость. Считает 
себя больной около 5 лет, когда стало повышаться артериальное давление, мак-
симальное АД- 200/130 мм.рт.ст.. В целях снижения артериального давления 
принимает ингибиторы АПФ и мочегонные. Последние 2 года беспокоит голо-
вокружение, которое особенно усилилось последние 2 недели. 

 Верхушечный толчок не пальпируется. Левая граница относительной 
сердечной тупости перкуторно определяется на 0,5 см кнаружи от левой сред-
неключичной линии, другие границы сердца в норме. Тоны сердца ритмичные, 
акцент II тона и короткий систолический шум на аорте. ЧСС 48 в минуту. АД 
160/85 мм рт.ст.. Патологии других систем при осмотре не выявлено. 

По ЭКГ - ЧСП 85 в минуту, ЧСЖ 44 в минуту, QRS - 0,10″, QT - 0,50″, 
RV4=SV4, RV5>RV4

По ЭКГ - синусовая брадикардия с ЧСС 53 в минуту, <α+45°, P - 0,08″, 
PQ - 0,22″, QRS - 0,08″, QT - 0,32″. Заключение: АВБ I ст.. Данные ЧПСЛП - до 
МВБ ВСАП - 162мс, ВВФСУ - 1860мс, КВВФСУ - 660мс; точка Венкебаха - 110, 
после МВБ ВСАП - 144мс, ВВФСУ - 1980мс, КВВФСУ - 800мс., ИРСУ – 65 

. Заключение: проксимальная АВБ III ст., признаки гипертро-
фии левого желудочка. 

По электрограмме пучка Гиса – проксимальная АВБ. По данным 
ЭХОКС незначительная дилатация полости левого желудочка. Коронарогра-
фия: левосторонний тип кровоснабжения. Гемодинамически значимых, крити-
ческих стенозов и окклюзий не обнаружено. Больной был выставлен следую-
щий диагноз: Первичная проксимальная полная АВБ. Гипертоническая болезнь 
II ст.. 

Дочь пробанда, 21 год. Жалоб нет. Наличие каких-либо заболеваний от-
рицает. При осмотре никаких отклонений выявлено не было. 

 По ЭКГ - синусовая брадикардия с ЧСС 55 в минуту, <α+30°, P - 0,08″, 
PQ - 0,26″, QRS - 0,08″, QT - 0,38″. Заключение: АВБ I ст. Синусовая брадикар-
дия. Данные ЧПСЛП - до МВБ ВСАП – 156 мс, ВВФСУ – 1340 мс, КВВФСУ - 
320мс; точка Венкебаха - 100 имп./мин., после МВБ ВСАП - 140мс, ВВФСУ - 
1320мс, КВВФСУ - 300мс, ИРСУ – 110 (возрастная норма ≥ 91 в 1 минуту). Па-
тологии со стороны синусового узла выявлено не было. По данным ЭХОКС ни-
какой патологии структур сердца не обнаружено. Больной был выставлен сле-
дующий диагноз: Первичная АВБ I степени. 

Дочь пробанда, 24 года. Жалоб нет. Из анамнеза ни о каких заболевани-
ях выяснить не удалось. При осмотре патологии обнаружено не было. 
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(возрастная норма ≥ 89 в 1 минуту). Точка Венкебаха после МВБ – 120. По дан-
ным ЭХОКС обнаружена дополнительная хорда левого желудочка. Больной вы-
ставлен следующий диагноз: Первичная бинодальная болезнь сердца: Компенси-
рованный СССУ, брадисистолическая форма, АВБ I ст.. 

Муж пробанда, 50 лет. Жалоб нет. Из анамнеза известно, что в течение 
15 лет имеет язвенную болезнь двенадцатиперстной кишки с редкими обостре-
ниями. При осмотре патологии обнаружено не было. По ЭКГ - ритм синусовый 
с ЧСС 84 в минуту, <α+60°, P - 0,08″, PQ - 0,14″, QRS - 0,08″, QT - 0,32″. 

Сестра пробанда, 36 лет. Жалоб нет. Из анамнеза ни о каких заболевани-
ях выяснить не удалось. При осмотре патологии обнаружено не было. 

По ЭКГ - ритм синусовый с ЧСС 80 в минуту, <α+75°, P - 0,06″, PQ - 
0,14″, QRS - 0,06″, QT - 0,40″. При проведении ЭХОКС патологии структур 
сердца выявлено не было. Таким образом, в данной семье отмечается накопле-
ние заболевания. Оно подтверждено у матери и двух ее дочерей. 

 
 

  

1 
2 3 

1 2 

I 

II 

Пробанд  

Здоровый   Здоровая 

Больная  с АВБ Больная АВБ I степени и СССУ 

Рис. 6.1.2. Родословная семьи с наследственной АВБ. 
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6.2. НАСЛЕДСТВЕННЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ И СИНДРОМЫ С ПОРАЖЕНИЕМ 
АТРИО-ВЕНТРИКУЛЯРНОГО СОЕДИНЕНИЯ 

 
В литературе описан ряд наследственных заболеваний и синдромов, при 

которых поражения атриовентрикулярного соединения является одним из сим-
птомов данной патологии. В частности, синдром Кернса-Сейра включает мио-
патическую офтальмоплегию, пигментную дегенерацию сетчатки и прогресси-
рующую атриовентрикулярную блокаду вплоть до полной поперечной блока-
ды. При этом заболевании выявляются большие делеции, локализованные в 
различных участках митохондриальной ДНК [14,38,76]. 

Клиническая картина при болезни Куршмана-Штейнгера-Баттена харак-
теризуется сочетанием миотонических симптомов, мышечных атрофий, вегета-
тивных нарушений, атриовентрикулярных блокад различных степеней. Начало 
заболевания относится ко 2-3 десятилетию жизни. Течение заболевания мед-
ленно прогрессирующее, передается по аутосомно-доминантному типу с не-
полной пенетрантностью, с довольно частыми пропусками поколений. Заболе-
вание чаще передается по линии отца, чем по линии матери. Часто в семейных 
родословных встречаются случаи изолированной катаракты, которые должны 
рассматриваться как ослабленное проявление доминантного гена. Ген этого за-
болевания картирован на длинном плече 19 хромосомы - 19q 13.1-19q 13.3. Со-
гласно последним исследованиям, кандидатный ген нарушений сердечной про-
водимости также располагается на хромосоме 19 q 13.3. [183]. 

Приводим пример сочетания в одной семье атрофической миотонии 
Штейнерта - Куршмана - Баттена и нарушений сердечной проводимости. 

Пробанд М., 50 лет. Отмечает, что с начала 70-х годов постепенно на-
растала слабость в ногах, руках, "похудание" мышц в дистальных, затем в про-
ксимальных отделах конечностей. В последние годы стал неровно ходить, бы-
стро устают ноги, трудно удержать предметы в руках. В 1984 г. впервые крат-
ковременная потеря сознания, чувство "замирания" в работе сердца в предут-
ренние часы. В том же году при обследовании в кардиологическом центре г. 
Красноярска на ЭКГ выявлена проксимальная АВБ II степени I типа. При про-
ведении электрофизиологического исследования наряду с нарушением атрио-
вентрикулярной проводимости обнаружена и патология синусового узла. Дан-
ные ЧПСЛП: до атропина ВСАП-150 мс., ВВФСУмакс.-2860 мс., КВВФСУ-
макс.-1700 мс., ЧСС на атропин – 64 (возрастная норма ≥ 54 в 1 минуту), после 
атропина ВСАП-111,5 мс., ВВФСУмакс.-3240 мс., КВВФСУмакс.-2320 мс. В 
процессе обследования период перехода АВБ I степени в АВБ II степени I типа. 
Заключение: СССУ, брадисистолическая форма, декомпенсированный вариант. 
АВБ II степени I типа. 

Данные эхокардиографии: дилятирована полость левого предсердия до 
40 мм. Умеренное расширение просвета аорты до 41 мм. Ранний прогиб обеих 
створок митрального клапана до 1 мм. Больной ежегодно наблюдался в кардио-
логическом центре. Отмечено постепенное прогрессирование АВБ II степени I 
типа в проксимальную АВБ III степени. Участились моменты потери сознания. 
В 1992 г. больному имплантирован кардиостимулятор "ЭКС 500". 
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В 1997 г. находился на стационарном лечении в неврологическом отде-
лении МСЧ № 6 г. Красноярска с диагнозом: атрофическая миотония Куршма-
на-Штейнерта-Баттена, медленно- прогрессирующее течение, с тетрапарезом. 
СССУ, брадисистолическая форма, декомпенсированный вариант. Прокси-
мальная АВБ III степени. Состояние после имплантации ЭКС- 500. 

При неврологическом осмотре отмечено: голос с легким носовым оттен-
ком. Выявлена диффузная гипотрофия мышц конечностей, грудино-ключично-
сосцевидных мышц, мышц туловища. Подчеркнуты височные ямки, асиммет-
рия теменной мускулатуры. Сила в руках до 3-3,5 баллов, в ногах- до 3 баллов. 
Тыльное сгибание стоп отсутствует. Яркая миотоническая реакция. Четких 
чувствительных расстройств выявить не удалось. Координаторную пробу вы-
полняет удовлетворительно. 

При осмотре окулиста выявлена начальная катаракта обеих глаз (плани-
руется оперативное лечение). 

Генеалогический анамнез. Родился в небольшом селе Абанского района. 
Отец и мать больного из одного села Гомельской области, переехали в Сибирь в 
период Столыпинской реформы. У отца 5 братьев и 3 сестры. Все фенотипически 
здоровы. У младшего брата отца был сын, страдавший атрофиями мышц конечно-
стей. Умер в возрасте 40-45 лет. Отец пробанда, умер в возрасте около 50 лет при-
чину выяснить не удалось). Мать пробанда была фенотипически здорова, Умерла 
в молодом возрасте (со слов пробанда, от гнойно-воспалительного процесса в 
брюшной полости). Ее родословная неизвестна. Пробанд имеет 8 сестер. Феноти-
пически здоровы, кроме одной, которая умерла внезапно в возрасте около 7 лет. У 
двух сестер пробанда, 1924 и 1923 г.г. рождения, обнаружена катаракта обеих 
глаз. 

Пробанд имеет 2 дочерей. 
Старшая дочь 37 лет. Жалоб не предъявляла. Миотонических реакций, 

гипотрофий не выявлено. На ЭКГ ритм синусовый с ЧСС -86 в минуту, <α 
+60°, P-0,1″; PQ-0,22″; QRS-0,08″; QT-0,34″. Заключение: АВБ I степени. 

На атропин учащение синусового ритма до 120 в минуту. При электро-
физиологическом исследовании до МВБ ВСАП-144 мс., ВВФСУмакс.-900 мс., 
КВВФСУмакс.-280 мс., ИРСУ-115 (возрастная норма ≥ 83 в 1 минуту) , после 
МВБ ВСАП-46 мс., ВВФСУмакс.-720 мс., КВВФСУмакс.-180 мс. Показатели 
функции синусового узла в пределах нормы. 

Согласно данным эхокардиографии «гамакообразный прогиб» обеих 
створок митрального клапана до 4 мм. Заключение: ПМК I степени.  

У старшей дочери двое фенотипически здоровых детей. На ЭКГ у них 
патологии не выявлено. 

Младшая дочь пробанда, 1972 г. рождения. Фенотипически здорова. 
Миотонических реакций, гипотрофий не выявлено. Субатлетический тип кон-
ституции. На ЭКГ ритм синусовый с ЧСС-96 в минуту, <α +75°, P-0,06″; PQ-
0,12″; QRS-0,08″; QT-0,28″ (короткий QT). 

В связи с беременностью 16 недель дополнительные методы исследова-
ния не проводились.  

Родословная этой семьи построена на основании осмотра членов семьи и 
подробного сбора генеалогического анамнеза (рис. 6.2.1.). 



 
 

 

 

 

 

 

 

 

Рис. 6.2.1. Родословная семьи. 
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6.3. ОДНОСТОРОННИЕ (ПЕРВИЧНЫЕ) ДОБРОКАЧЕСТВЕННЫЕ 
ВНУТРИЖЕЛУДОЧКОВЫЕ БЛОКАДЫ 

 
Изучение наследственности односторонних доброкачественных внутри-

желудочковых блокад в небольшом количестве случаев представлено в литера-
туре. 

Ряд исследователей представили семейное накопление нарушений сер-
дечной проводимости преимущественно по левой ножке пучка Гиса. Так, R.E. 
DeForest (1956) изучал семью, в которой ПБЛНПГ встречалась у четырех род-
ственников в двух поколениях [89]. Мамиш А. М. (1982 г.) исследовали 5 род-
ственников по материнской линии (3 сибсов и их дочерей). При отсутствии у 
них какой-либо хронической сердечной патологии и на фоне хорошего само-
чувствия у каждого из них была обнаружена БЛПВПГ [12]. 

Описаны семьи, в которых отмечалось семейное накопление блокады 
правой ножки пучка Гиса. В 1971г. N. Brans et al. [55] изучали семью, в кото-
рой у двух родственников зарегистрирована на электрокардиограмме 
ПБПНПГ. Данное нарушение внутрижелудочковой проводимости сочеталось 
с полным отсутствием клинической симптоматики каких – либо сердечно-
сосудистых заболеваний. Интересно, что это нарушение проведения было 
обнаружено у самого молодого члена семьи, мальчика 5 лет, и самого пожи-
лого - деда ребёнка, которому был 71 год. 

Японская группа исследователей под руководством T. Ogaia в 1980 г. 
[177] провела генеалогический анализ семьи, которая была интересна тем, что 
вступившие в брак мужчина и женщина оба имели нарушения внутрижелудоч-
ковой проводимости семейного характера. Однако у мужчины, 39 лет, была 
ПБПНПГ, а у женщины, 34 лет, - ПБЛНПГ. Другой какой-либо патологии сер-
дечно – сосудистой системы у них обнаружено не было. В пользу наследствен-
ного характера нарушений внутрижелудочковой проводимости говорил тот 
факт, что со стороны мужа ещё у трех родственников были нарушения прове-
дения по правой ножке пучка Гиса, а у двух родственников жены была забло-
кирована передняя ветвь левой ножки пучка Гиса. Однако у троих детей 
(младшему было 6 лет, а старшему – 16) этой супружеской пары патологии 
проводящей системы сердца обнаружено не было. Этот факт позволил учёным 
сделать предположение, что различные гены отвечают за нарушение проведе-
ния по правой и левой ножкам пучка Гиса. Но нужно заметить, что исследова-
тели рассматривали лишь два варианта наследования – аутосомно-
доминантный и аутосомно-рецессивный, а не весь возможный спектр наследст-
венной передачи патологии проводящей системы сердца. 

A. Lorber et al. (1988) наблюдали отца и двух его сыновей с электрокар-
диогрфически подтвержденным левым задним гемиблоком и неполной блока-
дой правой ножки пучка Гиса [152]. 

Стоит обратить внимание на работы O. Sendеrat et al. (1988) [218]. Ими 
описана семья, в которой у всех поражённых родственников было сочетание 
полной или неполной блокады как правой, так и левой ножек пучка Гиса. 

Эта семья состояла из трёх поколений. В первом, самом старшем поко-
лении, было двое поражённых родственников, однако авторы не исключали, 
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что один из них перенёс миокардит. Во втором, среднем поколении, пора-
жённым оказался один родственник. В третьем, младшем поколении, три 
члена семьи имели нарушения внутрижелудочковой проводимости. В лите-
ратуре представлен еще ряд работ по наследованию идиопатических внутри-
желудочковых блокад [81, 177, 218]. 

Нами исследовано 158 пробандов с первичными внутрижелудочковыми 
блокадами (ВЖБ) и 502 их родственника I II III степени родства. Подводя итоги 
семейного накопления в группе пробандов с внутрижелудочковыми блокадами, 
можно отметить высокий уровень этого показателя в данной группе семей- 
19,53%. Это значительно превышает выявленную нами распространенность на-
рушений внутрижелудочковой проводимости в популяции –1,04%. 

Наиболее часто болеют родственники I степени родства: отцы-30,77%, 
братья –37,21%, сестры- 32,50%, сыновья- 20,83% (табл.6.3.1., рис.  6.3.1). 

 
Таблица 6.3.1. 

Семейная агрегация в группе пробандов с внутрижелудочковыми блокадами 

Степень 
родства Родственники 

В
се

го
 

ВЖБ Др. НСП Все больные с 
НСП 

абс. % абс. % абс. % 

I с
т.

 р
од

ст
ва

 Мать 32 3 9,38 6 18,76 9 28,13 
Отец 26 8 30,77 8 30,77 16 61,54 
Брат 43 16 37,21 9 20,93 25 58,14 
Сестра 40 13 32,50 4 10,00 17 42,50 
Сын 72 15 20,83 13 18,06 28 38,89 
Дочь 117 19 16,24 14 11,97 33 28,21 

Всего I ст. родства 330 74 23,34 54 16,36 128 38,79 

II
 с

т.
 р

од
-

ст
ва

 Дядя 2 - - - - - - 
Тетя 3 - - - - - - 
Внук 50 6 12,00 4 8,00 10 20,00 
Внучка 43 5 11,63 5 11,63 10 23,26 
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Рис.6.3.1. Семейная агрегация ВЖБ в семьях пробандов с этой патологией.  
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Племянник 11 - - 1 9,09 1 9,09 
Племянница 7 2 28,57 2 28,57 4 57,14 
Дед 4 1 25,00 - - 1 25,00 
Бабка 12 3 25,00 4 33,33 7 58,33 

Всего II ст. родства 132 17 12,98 16 12,21 33 25,19 

II
I с

т.
 

ро
дс

тв
а Дв. сестра 7 - - 2 28,57 2 28,57 

Дв. брат - - - - - - - 
Внучка сестры 1 - - - - - - 
Внук сестры 1 1 100,0 - - 1 100,0 

Всего III ст. родства 9 1 11,11 2 22,22 3 22,22 
Всего 471 92 19,53 72 15,29 164 34,82 

Во всех группах пробандов отмечена зависимость частоты нарушений сер-
дечной проводимости от степени родства с пробандом (чем выше степень родст-
ва, тем чаще страдают этой патологией родственники). 

При сравнении семейного накопления внутрижелудочковых блокад с по-
пуляционным контролем в разных возрастных группах (табл. 6.3.2.) также отме-
чено превышение его уровня. 

 
Таблица 6.3.2. 

Сравнительная частота встречаемости нарушений внутрижелудочкового прове-
дения среди мужчин и женщин в разных возрастных группах родственников 

пробандов с ВЖБ и популяционной частотой. 
 

Сравниваемые 
группы 

Частота ВЖБ у род-
ственников пробан-
дов в исследовании 

Частота ВЖБ в по-
пуляции P 

абс. % абс. %  

До 19 лет муж 23 (n=77) 29,87 0 (n=174) - - 
жен 14 (n=69) 20,29 0 (n=82) - - 

20-29 лет муж 9 (n=39) 23,08 0 (n=458) - - 
жен 14 (n=55) 25,45 0 (n=316) - - 

30-39 лет муж 9 (n=24) 37,50 2 (n=421) 0,48 <0,001 
жен 14 (n=51) 27,45 1 (n=401) 0,25 <0,001 

40-49 лет муж 23 (n=32) 71,88 7 (n=536) 1,31 <0,001 
жен 5 (n=43) 11,63 6 (n=540) 1,11 <0,001 

50-59 лет муж 2 (n=15) 13,33 6 (n=417) 1,44 <0,001 
жен 10 (n=27) 37,04 7 (n=413) 1,69 <0,001 

60-69 лет муж 11 (n=39) 28,21 6 (n=359) 1,67 <0,001 
жен 7 (n=23) 30,43 3 (n=183) 1,64 <0,001 

70 лет и бо-
лее 

муж 1 (n=2) 50,00 6 (n=87) 6,90 <0,001 
жен 2 (n=6) 33,33 2 (n=45) 4,44 <0,001 

 
Необходимо коротко остановиться на исследовании супругов пробан-

дов. Теоретически в семейной агрегации заболевания могут играть роль систе-
матические однотипные влияния внешней среды. При наличии таковых частота 
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заболевания среди супругов должна быть повышенной по сравнению с популя-
ционной. Учитывая это, 35 супругов больных пробандов были непосредственно 
обследованы. Мужей и жен пробандов, страдающих нарушениями сердечной 
проводимости, выявить не удалось. 

Таким образом, нами получены достаточно убедительные данные, свиде-
тельствующие о семейной агрегации нарушений сердечной проводимости. Рас-
пространенность заболевания среди родственников существенно превышает 
популяционную. Причем необходимо подчеркнуть, что частота нарушений сер-
дечной проводимости даже среди дальних родственников выше, чем в популя-
ции.  

В таблице 6.3.3. представлены сибства для анализа сегрегационной часто-
ты внутрижелудочковых блокад. 

Таблица 6.3.3. 
Сегрегационный анализ в семьях с нарушениями 

внутрижелудочковой проводимости. 

Размер сибства 
Число 
сибств S 

Число сибсов с пораженными детьми 
R 1 поражен-

ный ребенок 
2 поражен-

ных ребенка 
3 поражен-

ных ребенка 
2х сибсовые 32 64 17 15 - 47 
3х сибсовые 5 15 1 2 2 11 
4х сибсовые 1 4 - - 1 3 

Всего 38 83 18 17 3 61 
 

Все числовые данные в формулу Вайнберга для единичной регистрации 
взяты из таблицы 6.3.3. 

«Пробандовый метод» Вайнберга. 
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Поскольку критерий t < 2,58 для аутосомно-доминантного типа наследо-
вания, принимаем гипотезу об аутосомно-доминантном типе наследования на-
рушений внутрижелудочковой проводимости. 
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Таким образом, сегрегационный анализ первичных ВЖБ выявил ауто-
сомно-доминантный тип наследования заболевания. 

Наследование в семье БЛПВПГ приведено в следующем примере. 
СЕМЕЙНЫЙ СЛУЧАЙ. 

Пробанд И, 50 лет. При профилактическом осмотре впервые в 1970 г. 
выявили БЛПВПГ. Каких - либо причин к развитию нарушений сердечной про-
водимости не отмечено. С 1993 г. стало повышаться артериальное давление. 
Периодически при смене погоды, после физической нагрузки повышение арте-
риального давления до цифр 170/90 мм.рт.ст. В этот период головные боли, го-
ловокружение. При объективном осмотре на момент обследования прекорди-
альная область не изменена. Верхушечный толчок пальпируется в V межребе-
рье на 1 см кнутри от среднеключичной линии. Границы относительной сер-
дечной тупости в пределах физиологической нормы. Тоны сердца ритмичные, 
ЧСС- 78 в минуту. АД- 150/85 мм. рт. ст. Патологии со стороны других органов 
и систем не выявлено. На ЭКГ ритм синусовый с ЧСС - 76 в минуту. <α - 45°, 
P-0,1″, PQ-0,16″, QRS-0,08″, QT-0,28″. QRS в отведениях I, AVL типа qR, III и 
AVF типа rS. Заключение: БЛПВПГ. 

Данные ЧПСЛП: до МВБ ВСАП – 143 мс, ВВФСУмакс. - 1000мс, 
КВВФСУмакс. - 366мс, ИРСУ – 119 (возрастная норма ≥ 74 в 1 минуту), после 
МВБ ВСАП - 74мс, ВВФСУмакс. - 795 мс., КВВФСУмакс. - 260мс. Показатели 
синусового узла в норме. БЛПВПГ остается. Ишемических изменений интерва-
ла ST не выявлено. 

По данным эхокардиоскопии патологии не обнаружено. Диагноз на мо-
мент осмотра: идиопатическая БЛПВПГ. Гипертоническая болезнь I ст. 

Сын пробанда, 32 года. На момент осмотра жалобы отсутствуют. При 
осмотре - прекордиальная область без изменений. Границы относительной сер-
дечной тупости в пределах физиологической нормы. Сердечные тоны ритмич-
ные, ЧСС-68 в минуту. В точке Боткина-Эрба выслушивается короткий систо-
лический шум. Патологии со стороны других органов и систем не обнаружено. 

На ЭКГ - ритм синусовый с ЧСС-65 в минуту, <α - 60°, P-0,08″, PQ-
0,14″, QRS-0,08″, QT-0,34″. QRS в отведениях I, AVL типа qR, III и AVF типа 
rS. Заключение: БЛПВПГ. 

Данные ЧПСЛП: до МВБ ВСАП-142мс, ВВФСУмакс.-1150мс, 
КВВФСУмакс.-410мс, ИРСУ-88 в 1 минуту (возрастная норма ≥ 86 в 1 минуту). 
После МВБ ВСАП-96мс, ВВФСУмакс.-820мс, КВВФСУмакс.-260мс. Патоло-
гии со стороны синусового узла не выявлено. БЛПВПГ остается. Ишемических 
изменений интервала ST не обнаружено. 

Данные эхокардиоскопии: выявлен пролапс митрального клапана I 
степени. 

Диагноз: первичная (идиопатическая) БЛПВПГ. Пролапс митрального 
клапана I ст. 

Внук пробанда, 13 лет (от сына). Жалобы отсутствуют. Отрицает нали-
чие каких-либо заболеваний в анамнезе. При объективном осмотре прекорди-
альная область не изменена. Границы относительной сердечной тупости в пре-
делах нормы. При аускультации сердечные тоны ритмичные, ЧСС - 66 в мину 
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ту. В точке Боткина - Эрба выслушивается внутрисистолический щелчок. Со 
стороны других систем - без патологии. 

На ЭКГ - ритм синусовый с ЧСС - 50 в минуту, <α - 45°, P-0,06″, PQ-
0,1″, QRS-0,08″, QT-0,44″. QRS в отведениях I, AVL типа qR, III и AVF типа rS. 
Заключение: Синусовая брадикардия. БЛПВПГ. Феномен укороченного PQ. На 
ЧПСЛП: до МВБ ВСАП - 143мс, ВВФСУмакс. - 1060мс, КВВФСУмакс. - 
450мс, ИРСУ – 120 (возрастная норма ≥ 94 в 1 минуту) , после МВБ ВСАП - 
73мс, ВВФСУмакс. - 750мс, КВВФСУмакс. - 210мс. Показатели функции сину-
сового узла в пределах нормы. БЛПВПГ остается. Возможных пароксизмаль-
ных тахикардий в связи с наличием укороченного PQ не выявлено. 

По данным эхокардиоскопии - пролапс митрального клапана I степени. 
Диагноз: первичная (идиопатическая) БЛПВПГ. Феномен укороченного 

РQ. Пролапс митрального клапана I степени. 
Дочь пробанда , 30 лет, внучка пробанда, 12 лет (по дочери) были здоро-

вы. Данные ЭКГ, электрофизиологического исследования, эхокардиоскопии не 
выявили отклонений от нормы. 

Таким образом, как видно на рис 6.3.2., нарушения сердечной проводи-
мости идиопатического генеза по типу БЛПВПГ выявлены у пробанда, 50 лет, 
его сына, 32 лет, и внука 13 лет. Дочь и внучка пробанда были здоровы. 

 

1` 

Пробанд  Больной мужчина 
С БЛПВПГ 

Больная женщина 
С БЛПВПГ 

Здоровая женщина 

Здоровый мужчина 

1` 

1` 2` 

2` 

2` 

I 

II 

III 

Рис 6.3.2. Родословная семьи с наследственной БЛПВПГ. 
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6.4. ПОЛИМОРФИЗМ  I/D ГЕНА АПФ И АНАЛИЗ  МИТОХОНДРИАЛЬ-
НОЙ  ДНК У БОЛЬНЫХ С ПЕРВИЧНЫМИ НАРУШЕНИЯМИ ВНУТРИСЕР-

ДЕЧНОЙ ПРОВОДИМОСТИ. 
 

Полиморфизм I/D гена АПФ можно рассматривать как потенциально кан-
дидатный для широкого спектра сердечно-сосудистой патологии. Ангиотензин-
превращающий фермент, являющийся одним из важных компонентов ренин-
ангиотензин-альдостероновой системы, индуцирует выработку ангиотензина II, 
который в свою очередь, повышает тонус сосудов и регулирует рост эндотелиоци-
тов. Cambein et al. (1992) выдвинули предположение о вероятной роли гомозигот-
ного носительства делеции как фактора повышенного риска сердечно-сосудистых 
заболеваний [72]. Показаны ассоциации I/D полиморфизма гена АПФ с эссенци-
альной гипертензией [136, 261], коронарным атеросклерозом [40, 72], инфарктом 
миокарда [40]. Но исследованные в нашей работе ассоциации I/D полиморфизма 
гена АПФ с идиопатическими нарушениями сердечной проводимости ранее не 
изучались другими авторами. 

Полученное нами распределение аллелей продемонстрировало преобла-
дание частоты D-аллеля (делеция) в группе пробандов с идиопатическими ат-
риовентрикулярными блокадами различной степени тяжести. В группе атрио-
вентрикулярных блокад частота D аллеля – 66%. Это достоверно отличается от 
частоты делеции в группе контроля, которая составляет здесь 56% (p<0,05). 

В группе больных с внутрижелудочковыми блокадами сердца наоборот 
отмечено преобладание частоты I-аллеля (инсерция) – 65%, с одинаковой час-
тотой как в группе блокад правой, так и левой ножек пучка Гиса – по 63%. Это 
достоверно отличается от частот инсерции в контрольной группе (инсерция в 
группе контроля – 44 %). 

В группе больных СССУ частоты аллелей I/D распределились поровну – 
по 50%. 

Генотипы II, ID и DD гена АПФ у больных с идиопатическими наруше-
ниями сердечной проводимости были выявлены у 13, 27 и 16 человек соответ-
ственно, т. е. распределение генотипов находилось в равновесии Харди – Вайн-
берга. 

Генотип ID преобладал у больных с идиопатическими атриовентрикуляр-
ными блокадами (частота генотипа ID в данной группе больных 11 против 3 
для генотипа II и 8 для генотипа DD). В группе идиопатических внутрижелу-
дочковых блокад отмечен рост частоты генотипа II (генотип II в данной группе 
больных составил 13 против генотипа ID –9 и генотипа DD – 6). Накопление у 
пациентов с идиопатическими атриовентрикулярными блокадами сердца алле-
ля D и генотипа ID, а у больных с идиопатическими внутрижелудочковыми 
блокадами сердца аллеля I и генотипа II свидетельствуют о том, что принад-
лежность к данным генотипам является фактором риска данной патологии. В то 
же время снижение содержания аллеля I и генотипа II в группе пациентов с 
идиопатиче скими атриовентрикулярными блокадами указывает на предохра-
няющую роль этого генотипа в отношении развития этого заболевания. Тоже 
можно предполагать и в отношении идиопатических внутрижелудочковых бло-
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кад сердца. Аллель D и генотип ID играют предохраняющую роль в развитии 
этих патологических состояний. 

Для оценки ассоциаций полиморфных маркеров гена АПФ с патологиче-
ским фенотипом рассчитывали относительный риск RR заболевания. Анализ 
распределения маркерных аллелей I и D суммарно среди больных идиопатиче-
скими нарушениями сердечной проводимости и в группе контроля выявил ас-
социации с внутрижелудочковыми сердечными блокадами (χ2 = 5,332; p = 
0,021; RR <1) за счет ассоциаций с блокадами левой ножки пучка Гиса (χ2 = 
4,065; p = 0,044; RR < 1). Таким образом, носители делеции гена АПФ имеют 
меньший риск развития внутрижелудочковых блокад сердца. 

Используя «тест на неравновесие при наследовании (Transmission / 
Diseqilibrium Test)» [33], мы выявили, что больные дети чаще наследуют аллель 
D (делеция) от гетерозиготных родителей с идиопатическими атриовентрику-
лярными блокадами сердца, т.е. имеет место ассоциация аллеля D с идиопати-
ческими атриовентрикулярными блокадами. 

В нашей клинике был также проведен анализ митохондриальной ДНК у 
больных с нарушениями сердечной проводимости. Побудительным толчком к 
данному исследованию было то, что в клинических проявлениях многих мито-
хондриальных болезней присутствует поражение сердца – кардиомиопатия. 

Derbrinski et al. (1992) [91]показали, что хроническая недостаточность 
энергии (в тканях сердца и мозга) ассоциируется с накоплением генетических 
повреждений в митохондриальной ДНК (мтДНК), а именно, в ткани сердца у 
больных с хронической гипоксией и кардиомиопатиями по сравнению с кон-
трольной группой с возрастом увеличивается частота делеции размером 4997 
пар оснований между повторами в 13 пар оснований и генами АТФ-азы и ND5 

Сравнение частот сайтов рестрикции D-петли мтДНК в группе больных с 
идиопатическими нарушениями сердечной проводимости и в контроле выявило 
достоверное повышение частоты сайта Нae III 16517 в группе больных (P = 
0,0480). Разделение группы больных по локализации блокады (атриовентрику-
лярные и внутрижелудочковые) показало, что повышение частоты этого сайта 
более выражено в группе больных с атриовентрикулярными блокадами, где она 

. 
 Интересно исследование, подтверждающее возможное участие наруше-

ний мтДНК в развитии патологических состояний сердечно-сосудистой сис-
темы, выполнено при изучении частоты делеций в митохондриальном геноме 
у здоровых лиц разного возраста и больных с коронаросклерозом (Corral – 
Debrinski et al, 1992) [84]. Было отмечено, что делеции в отдельных районах 
мтДНК у больных коронаросклерозом регистрируются в 7-200 раз чаще, чем у 
здоровых лиц того же возраста. 

В результате большой делеции мтДНК (до 7 Кб) наблюдается снижение 
активности ферментов комплексов I, III и IY митохондрий. В результате этого 
развивается упомянутый выше синдром Кернса-Сейра [14]. 

Ряд исследователей оценили мутации и полиморфизм митохондриальной 
ДНК у больных с дилятационной кардиомиопатией [131, 232]. 

И поскольку исследование рестрикционного полиморфизма мтДНК у 
больных с идиопатическими нарушениями сердечной проводимости ранее не 
проводилось, нам показалась интересной эта область исследований. 
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составила 86,36%. Уровень значимости при сравнении с контролем- 0,0059. Та-
ким образом, имеет место ассоциация варианта «+» по сайту Нae III 16517 
мтДНК с нарушениями сердечной проводимости, более выраженная в случае 
атриовентрикулярных блокад. 

Таким образом, изменчивость мтДНК представляет собой возможный 
предрасполагающий фактор патогенеза идиопатических нарушений сердечной 
проводимости. Очевидно, что замена нуклеотида в эволюционно консерватив-
ной области транспортной РНК приводит к нарушению вторичной структуры 
молекулы. Такая транспортная РНК не способна нормально функционировать, 
что ведет к падению уровня субъединиц ферментов дыхательной цепи, коди-
руемых митохондриальным геномом. Снижение активности метаболических 
процессов в митохондриях приводит к падению производства АТФ и наруше-
нию нормального энергетического баланса миокарда. Изучение полиморфизма 
мтДНК в данном аспекте расширит возможности клинициста в ранней диагно-
стике, а значит, и в своевременной терапии этих заболеваний. 

Результаты исследований в области поиска кандидатных генов идиопати-
ческих нарушений сердечной проводимости для практикующего врача чрезвы-
чайно важны, т.к. они позволяют предсказать болезнь у пока здорового челове-
ка или у будущего ребенка (пренатальная диагностика), эффективно проводить 
профилактику и лечение, включая и генотерапию в будущем. Знание кандидат-
ных генов этой патологии, интимных механизмов взаимодействия в системе 
«генотип – среда» позволит предупреждать манифестацию заболевания. 

 
6.5. КЛАССИФИКАЦИЯ ПЕРВИЧНЫХ ЗАБОЛЕВАНИЙ 

 ПРОВОДЯЩЕЙ СИСТЕМЫ СЕРДЦА. 
Таким образом, в настоящее время можно выделить группу первичных 

заболеваний с поражением ПСС. Эти заболевания различаются между собой по 
особенностям течения, закономерностям наследования. Но объединяет их пер-
вичный характер процесса, отсутствие связи с поражением миокарда, клапанов 
сердца и коронарных сосудов и во многих случаях семейный характер заболе-
вания. Целесообразно выделение этих заболеваний в отдельную группу, кото-
рая должна быть как то обозначена. Нам представляется, что по аналогии с пер-
вичными миокардиопатиями, первичные заболевания ПСС можно было бы на-
звать первичными кондактопатиями. Учитывая многообразие этих заболеваний, 
их самостоятельность как нозологий, представляется целесообразным создание 
их классификации. В настоящей работе представляется вариант такой класси-
фикации. 

Классификация первичных заболеваний  
проводящей системы сердца 

1. Синдром слабости синусового узла: 
а) С изолированным поражением синоатриальной зоны, 
в). С распространенным (многоуровневым) поражением проводящей систе-

мы сердца. 
2. Проксимальная атрио-вентрикулярная блокада. 
3. Двусторонние прогрессирующие внутрижелудочковые блокады (болезнь 

Лева, Ленегра). 



 68 

4. Односторонние доброкачественные внутрижелудочковые блокады. 
5. Наследственные заболевания и синдромы с поражением атрио-

вентрикулярного соединения (болезнь Куршмана-Штейнберга-Баттена, 
синдром Кернса-Сейра и др.). 

6. Тахиаритмии, связанные с функционированием дополнительных путей 
проведения (синдромы WPW,  CLC). 
 В заключение следует отметить, что хотя к настоящему времени накопле-

на определенная информация о первичных заболеваниях ПСС, однако в целом 
вопросов по данной проблеме остается больше, чем ответов. Не изучена, в ча-
стности, распространенность большинства первичных заболеваний ПСС (кон-
дактопатий). Пока мы не можем с определенностью ответить на вопрос всегда 
ли эти заболевания генетически детерминированы. Совершенно недостаточно 
изучены закономерности их наследования. Необходимы дальнейшее изучение 
распространенности, генеалогии и генетики, закономерностей течения и про-
грессирования первичных заболеваний ПСС. 

 
7. ПЕРВИЧНЫЕ МИОКАРДИОПАТИИ 

 
Первичные миокардиопатии (ПМК) – обширный класс заболеваний 

миокарда, которому в последние десятилетия уделяется в литературе боль-
шое внимание. ПМК являются одной из важнейших причин жизнеугрожае-
мых сердечных аритмий и внезапной сердечной смерти в молодом возрасте. 
В последнее десятилетие были проведены обширные исследования, в кото-
рых была убедительно показана исключительно высокая роль генетических 
факторов в развитии этих заболеваний. Жизнеугрожаемые желудочковые 
аритмии возникают у 20% больных с ГКМП, внезапная сердечная смерть – у 
4% в год, причем последняя чаще возникает у молодых людей с бессимптом-
ным или малосимптомным течением заболевания [160]. Всем этим объясня-
ется включение данной главы в настоящую монографию. 

Как известно, ПМК делятся на 3 большие группы: гипертрофические, 
дилятационные и рестриктивные. Наиболее подробно изучена роль генетиче-
ских факторов в развитии гипертрофической ПМК (ГПМК). ГПМК – это на-
следственное заболевание мышцы сердца, характеризующееся гипертрофией 
миокарда преимущественно левого желудочка, дезорганизацией миоцитов ги-
пертрофированного миокарда (dissaray), фиброзными изменениями в миокар-
де. Эти нарушения могут приводить в конечном итоге к сердечной недоста-
точности, аритмиям и внезапной смерти. Распространенность ГКМП среди на-
селения составляет 0,2% [11]. 

В настоящее время не вызывает сомнения, что ГКМП - это наследст-
венное заболевание, которое обусловлено мутацией генов, кодирующих белки 
сердечных саркомеров. На сегодняшний день идентифицировано 10 генов и бо-
лее 150 мутаций, ответственных за развитие ГКМП. Большинство мутаций – 
это миссенс мутации [200]. Таким образом, ГКМП является полигенным и 
мультиаллельным заболеванием. В таблице 7.1. представлены основные, из-
вестные в настоящее время гены, ответственные за развитие ГКМП и некото-
рые фенотипические проявления, связанные с мутациями в этих генах. 
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Более четверти всех случаев ГКМП обусловлено мутациями в гене 
MYH7, кодирующим тяжелую цепь ß -миозина [160]). В настоящее время об-
наружено более 60 различных мутаций в этом гене, вызывающих ГКМП. На 
долю мутаций в генах сердечного тропонина T (TNNT2), миозин-связанного 
С-белка (MYBPC3) приходится по 15% случаев ГКМП [174, 253] Описаны се-
мьи больных с ГКМП, у которых не удавалось выявить ни одну из представ-
ленной в таблице мутаций [183]. 

 
Таблица 7.1. 

Гены, ответственные за развитие ГКМП с различными клиническими 
проявлениями [6, 160, 203,217,256]. 

 
ГКМП Локус Ген Белок Клинические  

Проявления 
ГКМП 1 14Q12 MYH7 Тяжелая цепь β -

миозина 
Высокий риск ВС 

ГКМП 2 1q32 TNNT2 Сердечный тропо-
нин Т 

Высокий риск ВС 
при незначительно 
выраженной ГЛЖ 

ГКМП 3 15q22.1 TPM1 α-тропомиозин Умеренно выра-
женная ГЛЖ 

ГКМП 4 11p11.2 MYBPC3 Миозин-
связывающий про-
теин С 

Низкая частота ВС 

ГКМП 5 15q11 ACTC Сердечный α-
актин 

Апикальная ГЛЖ 

ГКМП 6 7q36 PRKAG2 γ-регуляторная 
субъединица 
АМФ-активир. 
протеинкиназы 

 

ГКМП 7 19p13.2 TNNI3 Тропонин I Диастолическая 
дисфункция мио-
карда 

ГКМП 8 3p21.3 MYL3 Легкая цепь ос-
новного миозина 

 

ГКМП 9 12q23-q24.3 MYL2 Легкая цепь регу-
ляторного миозина 

Массивная гипер-
трофия папилляр-
ных мышц. 

ГКМП 10 2q24.1 TIN Титин  
ГКМП11 14q1 MYH6 Легкая цепь α -

миозина 
 

ГКМП 12 3p21.3-14.3 TNNC1 Тропонин С  
ГКМП 14 Митохондри-

альная ДНК 
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Мутации в генах сердечного тропонина Т (TNNT2) и тяжелой цепи ß -
миозина (MYH7) сопровождаются более высоким риском внезапной смерти 
[200, 253  ].При мутациии в гене тропонина Т смерть наступает в более моло-
дом возрасте – до 30 лет. При наличии мутации в этом гене гипертрофия левого 
желудочка может быть умеренной и не выявляться даже при эхокардиографи-
ческом исследовании [200, 253]. Учитывая то обстоятельство, что риск тяжелых 
желудочковых аритмий и внезапной смерти у больных с ГКМП, обусловленных 
мутациями в различных генах, является не однозначным, ДНК-диагностика у 
этих больных и их родственников становится особенно актуальной 

Имеется целый ряд сообщений о сочетании ГКМП с синдромом WPW. 
В 2001 году M. Gollob et al. [113] показали, что такое сочетание может быть 
обусловлено мутацией в гене PRKAG2, который локализован на хромосоме 
7q34-36. Авторы отметили, что наряду с описанной выше патологией, при му-
тации в этом гене наблюдаются также нарушения атрио-вентрикулярной про-
водимости. Сочетание ГКМП с синдромом WPW может наблюдаться также при 
мутации в гене тропонина I – TNNI3 [133], при мутации A324G митохондри-
альной ДНК [178]. Более подробная информация о сочетании ГКМП с синдро-
мом WPW представлена в разделе «Синдром WPW». 

Идиопатическая дилятационная КМП (ДКМП) – это хроническое заболе-
вание мышцы сердца, характеризующееся дилятацией левого желудочка и нару-
шением его систолической функции с быстрым развитием застойной сердечной 
недостаточности. Заболеваемость ДКМП 20 на 100000 населения [11]. Этиология 
ДКМП, по-видимому, неоднородная. Ее возникновение может быть связана с пе-
ренесенным миокардитом, токсическими, имунными повреждениями. Доказанные 
семейные (генетически-детерминированные) случаи ДКМП составляют 25-35%. 
[128, 165]. Наиболее часто встречается аутосомно-доминантный тип наследования 
ДКМП (около 80% всех семейных случаев), аутосомно-рецессивный тип наследо-
вания выявлен в 16% случаев, Х-сцепленный путь наследования наблюдался у 2-
5% больных [128]. Описано уже около 20 локусов, ответственных за развитие 
ДКМП [216,221]. Наиболее часто встречаются мутации в гене сердечного альфа-
актина АСТС [182], 9% случаев семейной ДКМП связаны с мутациями в гене тя-
желой цепи β-миозина МУН7, 3% - с мутациями в гене сердечного тропонинаТ - 
TNNT2 [249]. Мутации в гене TNNT2 обладают высокой степенью пенетрантно-
сти и высокой частотой внезапной смерти в молодом возрасте, мутации в гене 
МУН7 более доброкачественные [184]. При мутации в гене ламина (LMNA) наи-
большую опасность для больного представляют нарушения ритма и проводимо-
сти [125]. Поэтому в случае выявления мутации в этом гене целесообразно рас-
сматривать больных как кандидатов на имплантацию электрокардиостимулятора 
или АКД. 

Мутации многих генов, вызывающих ДКМП, могут приводить также к 
другим сердечным расстройствам: гипертрофической и рестриктивной КМП, син-
дрому Бругада, некомпактному левому желудочку, синдрому удлиненного QТ, 
АВБ и др. Часть этих расстройств может сочетаться при мутации в одном из генов 
(рис. 7.1.).  
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Общепризнано, что генетическая гетерогенность ДКМП будет со време-
нем возрастать. По-видимому, многие гены, ответственные за развитие  

Рис.7.1. Генетическая гетерогенность ДКМП [184]. 
ДКМП, еще не идентифицированы. Как упоминалось выше, в 65-75% случаев 
наследственную природу ДКМП установить не удается. Все это пока сущест-

венно затрудняет молекулярную диагностику ДКМП. 
 



 72 

8. ЗАКЛЮЧЕНИЕ 
 
В настоящей монографии нами сделана попытка оценить роль генетиче-

ских факторов в возникновении различных аритмий. Прежде всего, представ-
лены данные о генеалогии и генетике первичных аритмий, т. е. аритмий, не свя-
занных с какими - либо заболеваниями и в возникновении которых играют оче-
видную роль наследственные факторы. 

Среди первичных аритмий особый интерес вызывают моногенные арит-
мии. Среди них основную роль играют аритмии, вызванные одиночными мута-
циями в генах ионных каналов – каналопатии. Прошло всего 20 лет после того, 
как была выявлена 1-я такая мутация. Но за прошедший сравнительно неболь-
шой период времени выявлены и описана целая группа заболеваний, вызванных 
такими мутациями, обнаружены десятки мутаций, ответственных за возникно-
вение этих заболеваний. При этом было обнаружено, что мутации в различных 
генах могут вызывать сходные фенотипические проявления. Это явление полу-
чило название генетической (неаллельной) гетерогенности. Наиболее ярким 
примером такой генетической гетерогенности является, как видно из представ-
ленных данных в 1-й главе, синдром удлиненного интервала QT, который мо-
жет возникать при возникновении мутаций в 7 генах. И эта цифра не является 
исчерпывающей. Синдром короткого QT может возникать при мутациях в 3 ге-
нах. Эта цифра тоже, по всей вероятности, не является окончательной, учиты-
вая «молодость» данного синдрома. 

Одновременно с этим различные мутации в одном из генов ионных кана-
лов могут вызывать совершенно различные фенотипические проявления (ал-
лельная гетерогенность). Примером этого могут служить мутации в гене на-
триевых каналов SCN5A. Различные мутации в этом гене могут вызывать син-
дромы удлиненного интервала QT (LQT3), Бругада и Лева-Ленегре. Но при 
синдроме LQT3 функция натриевых каналов, кодируемых SCN5A, повышена. В 
то же время при синдромах Бругада и Лева-Ленегре функция этих каналов по-
нижена. Правда, стройность этих рассуждений нарушается тем, что встречают-
ся гибридные фенотипы. Так, описан клинический случай, когда у одного и то-
го же больного были выявлены сразу 3 упомянутых выше синдрома [51].  

Каналопатии называют еще «электрическими болезнями сердца». Послед-
нее название связано с тем, что согласно существующим представлениям, при 
этих заболеваниях имеет место нарушение формирования потенциала действия 
в миоцитах и возникновение аритмии, обусловленное этими нарушениями. 
Структурные изменения при этом в миокарде не выявляются. Но в последую-
щем  обнаружено, что рассматриваемая закономерность распространяется не на 
все каналопатии. Так, мутация в гене RyR2 может приводить как к возникнове-
нию полиморфной катехоламинэргической желудочковой тахикардии, так и к 
аритмогенной дисплазии правого желудочка, при которой перегрузка миоцитов 
правого желудочка кальцием, обусловленнное мутацией в рассматриваемом ге-
не, приводит к  апоптозу (программированной клеточной смерти) с описанны-
ми выше (глава 2) структурными изменениями в  миокарде. Болезнь Лева-
Ленегре, как указывалось выше, тоже сопровождается структурными измене-
ниями, но в проводящей системе сердца. Учитывая это, термин «электрические 
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болезни сердца» по отношению к указанным каналопатиям уже не является 
адекватным.  

Все перечисленные каналопатии являются моногенными заболеваниями, и 
все они наследуются по менделевскому типу. К моногенным заболеваниям 
можно отнести и наследственные формы синдрома WPW, а также первичные 
миокардиопатии (МКП). Последним заболеваниям в настоящей монографии 
также уделено внимание прежде всего потому, что будучи генетически детер-
минированными, МКП, как гипертрофическая, так и дилятационная, часто со-
провождаются тяжелыми аритмиями. МКП являются одной из наиболее частых 
причин внезапной аритмической смерти. 

Сложнее обстоит дело с интерпретацией этиологии таких аритмий как пер-
вичные фибрилляция предсердий, синдром слабости синусового узла, внутри-
желудочковые и атрио-вентрикулярные блокады. В части случаев эти заболева-
ния можно отнести к моногенным. Об этом подробно говорилось в соответст-
вующих главах монографии. Но в большинстве случаев этиология этих заболе-
ваний, по-видимому, связана не с мутациями в отдельных генах, а с определен-
ным сочетанием полиморфизма различных генов, так называемых генов под-
верженности. Скрининг генов подверженности, изучение их полиморфизма при 
различных заболеваниях составляет важнейшее направление современной гене-
тики.  

В частности в нашей клинике такие исследования проводились при фиб-
рилляции предсердий (совместно с институтом терапии СО РАМН), внутриже-
лудочковых и атрио-вентрикулярных блокадах (совместно с институтом меди-
цинской генетики СО РАМН). Результаты этих исследований предсталены в 
настоящей монографии и они, несомненно, будут продолжены. Актуальность 
этих исследований заключается прежде всего в том, что полученные результа-
ты позволят в дальнейшем выявлять группу риска в отношении возникновения 
сердечных аритмий среди родственников больных с данными заболеваниями.  

Важно отметить, что определенный полиморфизм некоторых кандидатных 
генов может способствовать возникновению не только аритмий, отнесенных к 
разряду первичных. Как показали наши исследования больных с фибрилляцией 
предсердий, определенные варианты полиморфизма гена β -адренорецепторов 
(генотипы Ser49Glu и Glu49Glu) способствуют возникновению не только пер-
вичной ФП, но и ФП на фоне различных сердечных заболеваний. Следовательно, 
генетические исследования такого рода могут способствовать прогнозированию 
возникновения осложнений, в том числе аритмических при различных сердеч-
ных заболеваниях. 

Таким образом, генетика все более активно интегрируется в кардиологию. 
Достижения генетики позволяют выявить этиологию целого ряда сердечных 
заболеваний и синдромов на молекулярном уровне, прогнозировать их течение. 
Уже появились рекомендации по наиболее рациональной терапии аритмий в 
зависимости от характера вызвавшей их мутации. Примером может служить 
синдром удлиненного интервала QT. 
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СПИСОК СОКРАЩЕНИЙ 
АВБ – атрио-вентрикулярная блокада 
АД – артериальное давление 
АДПЖ – аритмогенная дисплазия правого желудочка 
АКД – автоматический кардиовертер-дефибриллятор 
БЛВПГ – блокада левой верхней ветви пучка Гиса 
ВВФСУ – время восстановления функции синусового узла 
ВЖБ – внутрижелудочковая блокада 
ВС – внезапная смерть 
ВСАП – время сино-атриального проведения 
ГЛЖ - гипертрофия левого желудочка 
ГКМП – гипертрофическая кардиомиопатия 
ДКМП – дилятационная кардиомиопатия 
ДНК – дезоксирибонкулеиновая кислота 
ИРСУ – истинный ритм синусового узла 
КПЖТ – катехоламинэргическая полиморфная желудочковая тахикардия 
МАС – Морганьи-Адамс-Стокса (приступы) 
МВБ – медикаментозная вегетативная блокада 
мтДНК – митохондриальная ДНК 
НБЛНПГ –неполная блокада левой ножки пучка Гиса 
НБПНПГ – неполная блокада правой ножки пучка Гиса 
ПБЛНПГ – полная блокада левой ножки пучка Гиса 
ПБПНПГ – полная блокада правой ножки пучка Гиса 
ПМК – пролапс митрального клапана 
РНК - рибонуклеиновая кислота 
СН – сердечная недостаточность 
СССУ – синдром слабости синусового узла 
СУ – синусовый узел 
ТП – трепетание предсердий 
ФП – фибрилляция предсердий 
ЧПСЛП – чреспищеводная стимуляция левого предсердия 
ЭКС - электрокардиостимулятор 
ЭФИ – электрофизиологическое исследование 
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Ситуационные задачи по главам «Аритмогенная дисплазия правого 
желудочка» и «Синдром Бругада» 

  
Задача №1. 

 Больной В., 27 лет. Жалобы на приступы частого ритмичного сердцебие-
ния 1 раз в месяц, продолжительностью до 30 минут, однократно отмечал крат-
ковременную потерю сознания. Приступы сердцебиения прекращались само-
стоятельно. Указанные симптомы наблюдаются в течении 3 месяцев. Известно 
также, что отец больного умер внезапно в возрасте 36 лет.  

При обследовании: границы сердца в пределах нормы, при аускультации-
тоны сердца достаточной звучности, ритмичные, частота сердечных сокраще-
ний 72 в минуту, шумов нет. АД 120/80 мм. рт. ст. Со стороны других органов 
патологии не выявлено. 

По ЭКГ: ритм синусовый, 64 в минуту,  подъем сегмента ST V1-V3, вы-
пуклостью кверху до 2 мм, двухфазные зубцы Т в V1-V3. 

При холтеровском мониторировании за сутки пароксизмальных наруше-
ний ритма  и проводимости не выявлено.  

Эхокардиографическое и велоэргометрическое исследования без патоло-
гии. 

 
Вопросы: 
1. Каков наиболее вероятный диагноз? 
А) ИБС 
Б) синдром WPW 
В) синдром Бругада 
Г) синдром LGL 
2. Какое исследование необходимо провести для исключения коронарной 

болезни сердца? 
А) определение тропонина 
Б)  определение миоглобина 
В) электорфизиологическое исследование сердца 
Г) коронароангиография  
3. Какое исследование необходимо провести для уточнения характера 

сердцебиения? 
А) определение тропонина  
Б) определения миоглобина  
В) электрофизиологическое исследование сердца 
Г) коронарогафия 
4. Метод лечения синдрома Бругада?  
А) имплантация двухкамерного электрокардиостимулятора 
Б) имплантация частотно-адаптивного двухкамерного электрокардиости-

мулятора  
В) имплантация кардиовертера- дефибрилятора 
Г) имплантация предсердного электрокардиостимулятора. 
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Эталоны ответов: 
1. В 
2. Г 
3. В 
4. В 

Задача № 2. 
 

 Больной В. 28 лет. Жалоб не предъявляет. Во время прохождения еже-
годного профосмотра выявлены патологические изменения ЭКГ: неполная бло-
када правой ножки пучка Гиса, подъем ST седловидного типа V1-V3 до 2,5 мм 
с формированием отрицательного зубца Т. 

В детстве перенес вирусный гепатит А, других заболеваний не отмечает. 
При осмотре и физикальном  обследовании патологии не выявлено. 

 
Вопросы: 

1. Между какими заболеваниями должна проводиться дифференциальная 
диагностика? 

А) синдром Бругада и коронарная болезнь сердца 
Б) острый миокардит и врожденный порок сердца ( дефект межжелудочко-

вой перегородки) 
В) тромбоэмболия легочной артерии и дилатационная кардиомиопатия 
Г) синдром WPW и синдром Бругада 
Эталон ответа: А. 
2. Какое исследование необходимо провести для выявления пароксиз-

мальных желудочковых тахиаритмий?  
А) пробу с атропином  
Б) электроэнцефалографию 
В) электрофизиологическое исследование сердца 
Г) определение сахара крови 
Эталон ответа: В. 
3. При выявлении пароксизмальной желудочковой тахикардии методом 

выбора лечения у больного В. является: 
А) аорто-коронарное шунтирование 
Б) применение сердечных гликозидов 
В) имплантация кардиовертера-дефибрилятора 
Г) имплантация электрокардиостимулятора 
Эталон ответа: В. 
 

 Задача № 3. 
  

Больной В., 32 года, мастер спорта по легкой атлетике. Во время бега 
впервые почувствовал приступ сердцебиения, сопровождающийся сердцебие-
нием. Приступ сердцебиения продолжался в течении 5 минут и прекратился в 
покое. 

При сборе семейного анамнеза, выяснено, что отец больного умер внезап-
но в возрасте 37 лет. При физикальном обследовании патологии не выявлено. 
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 На ЭКГ: ритм синусовый, неполная блокада правой ножки пучка Гиса, 
эпслон- волна в отведениях V1-V3, отрицательные зубцы Т в отведениях V1-
V2. 

 
Вопросы: 

1. Какой наиболее вероятный диагноз? 
А) синдром Бругада 
Б) синдром WPW 
В) синдром LGL 
Г) аритмогенная дисплазия правого желудочка 
Эталон ответа: Г. 
2. Какое нарушение ритма характерно для аритмогенной дисплазии право-

го желудочка? 
А) синусовая брадиаритмия  
Б) фибрилляция предсердий 
В) полиморфная желудочковая тахикардия  
Г) мономорфная желудочковая тахикардия с конфигурацией комплекса 

QRS по типу блокады левой ножки пучка Гиса 
Эталон ответа: А. 
3. Какие нижеперечисленные изменения нехарактерны при эхокардиогра-

фическом исследовании для аритмогенной дисплазии правого желудочка? 
А) выраженная дилатация и уменьшение фракции выброса правого желу-

дочка 
Б) наличие локальных правожелудочковых аневризм 
В) акинезия или дискинезия разных отделов с диастолическим выпячива-

нием 
Г) наличие жидкости в перикарде 
Эталон ответа: Г. 
4. Каков риск летального исхода у пациентов с аритмогенной дисплазией 

правого желудочка? 
А) менее 1% в год 
Б) 10% в год 
В) 2,5% в год  
Г) 80% в год 
Эталон ответа: В. 
5. какие из нижеперечисленных методов лечения не применяют при арит-

могенной дисплазии правого желудочка? 
А) применение антиаритмических препаратов 
Б) катетерная аблация аритмогенных зон 
В) имплантация кардиовертера- дефибриллятора 
Г) аорто- коронарное шунтирование 
Эталон ответа: Г.  
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Задача № 4. 
 

Больной А., 29 лет. Жалоб не предъявляет. При устройстве на работу в ми-
лицию впервые зарегистрирована ЭКГ. На ЭКГ  выявлено уширение комплекса 
QRS до 110 миллисекунд в отведениях V1-V3, признаки неполной блокады 
правой ножки пучка Гиса, эпсилон-волна в V1-V2, отрицательные зубцы Т.  

 
Вопросы: 

1. Каков наиболее вероятный диагноз? 
А) острый миокардит 
Б) острый инфаркт миокарда  
В) острый перекардит 
Г) аритмогенная дисплазия правого желудочка. 
2. Какое из нижеперечисленных исследований не является информатив-

ным для подтверждения диагноза аритмогенной дисплазии правого желудочка? 
А) эхокаодиогафия 
Б) электрокардиография 
В) определение липопротеидов низкой плотности  
Г) холтеровское мониторирование ЭКГ 
3. Выявление каких аритмий является важным признаком аритмогенной 

дисплазии  правого желудочка?  
А) частая предсердная экстрасистолия 
Б) пароксизмальная желудочковая мономорфная тахикардия с конфигура-

цией комплекса QRS по типу блокады левой ножки пучка Гиса  
В) фибрилляция предсердий 
Г) трепетание предсердий 
Эталон ответа: Б. 
4. Методом выбора терапии при аритмогенной дисплазии правого желу-

дочка и пароксизмальной желудочковой тахикардии является: 
А) применение В- адреноблокаторов 
Б) применение сердечных гликозидов 
В) применение верапамила 
Г) имплантация кардиовертера-дефибрилятора 
Эталон ответа: Г.  
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Тестовый контроль по главам: «Аритмогенная дисплазия 
правого желудочка» и «Синдром Бругада» 

 
1. Наиболее специфическим ЭКГ-признаком аритмогенной дисплазии правого 

желудочка является: 
А) укорочение интервала PQ 
Б) удлинение интервала PQ 
В) наличие эпсилон – волны 
Г) наличие дельта – волны. 
 

2. Для аритмогенной дисплазии правого желудочка характерно наличие следующих 
нарушений ритма и проводимости:  
А) фибрилляции предсердий 
Б) желудочковой тахикардии с конфигурацией комплекса QRS по типу полной 
блокады левой ножки пучка Гиса 
В) желудочковой тахикардии с конфигурацией комплекса QRS по типу полной 
блокады правой ножки пучка Гиса  
Г) полиморфной желудочковой тахикардии. 
 

3. ЭКГ – признаками синдрома Бругада являются:  
А) наличие «псевдоблокады» правой ножки пучка Гиса, седловидный или 
выпуклостью кверху подъем сегмента ST в отведениях V1-V2, «зазубрина» (точка 
J) на восходящем колене зубца S в отведениях V1-V2 и отрицательные зубцы Т в 
V1-V2 
Б) монофазный подъем сегмента ST в V1–V3 с положительным зубцом Т  
В) наличие дельта – волны 
Г) депрессия сегмента ST горизонтального типа в отведениях V1-V3 
 

4. Наиболее эффективным методом лечения синдрома Бругада является: 
А) аорто – коронарное шунтирование 
Б) имплантация  двухкамерного электрокардиостимулятора  
В) имплантация однокамерного желудочкового электрокардиостимулятора 
Г) имплантация кардиовертера – дефибрилятора.   
 

Эталоны ответов на тесты по главам « Аритмогенная дисплазия правого 
желудочка»  и «Синдром Бругада» 

 
1. В 
2. Б 
3. А 
4. Г 
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Ситуационные задачи по главам «Синдром короткого интервала 
QT», «Кардиомиопатии», «Катехоламинзависимая желудочковая та-

хикардия» 
  

Задача №1. 
 

Синдром короткого интервала QT.  
Тесты. 

1. Какой показатель интервала QT характерен для больных с синдромом ко-
роткого интервала QT: а) до 600 мс, б) до 500 мс, в) до 400 мс, г) до 320 
мс, д) до 700 мс. Ответ: Г. 

2. Какие клинические проявления могут наблюдаться при синдроме корот-
кого интервала QT: а) перебои в работе сердца; б) приступы сердцебие-
ния; в) синкопальные эпизоды; г) внезапная смерть; д) правильно все пе-
речисленное. Ответ: Д. 

3. Какие анатомические нарушения характерны для синдрома короткого ин-
тервала QT: а) гипертрофия левого желудочка;  б) дилатация левого же-
лудочка; в) дилатация правого желудочка; г) области рубцовой ткани; д) 
анатомические отклонения отсутствуют. Ответ: Д. 

Задачи. 
1. Мужчина 25 летнего возраста внезапно на 5 минут потерял сознание на 

работе. На ЭКГ снятой вскоре после события зарегистрирован синусовый 
ритм с ЧСС 70 уд/мин, процессы реполяризации без особенностей. Ин-
тервал QTc - 300 мс. Какое исследование необходимо предложить паци-
енту? а) Эхокардиографию; б) Атропиновую пробу; в) Электрофизиоло-
гическое исследование; г) магнитно-резонансную томографию сердца; д) 
Биопсию миокарда. Ответ: В. 

2. У мужчины 32 лет, занимающегося спортом на ЭКГ в стандартных и пре-
кардиальных отведениях регистрируется подъем сегмента ST до 1,0 мм, 
«седловидной» формы, укорочения интервала QT до 320 мс. Клинически 
чувствует себя здоровым. Какой диагноз представляется предпочтитель-
ным у этого пациента: а) синдром преждевременной реполяризации же-
лудочков; б) пролапс митрального клапана; в) синдром удлиненного ин-
тервала QT; г) синдром короткого интервала QT; д) выпот в перикарде. 
Ответ: Г. 

3. Мужчина 20 летнего возраста внезапно потерял сознание на осмотре у 
терапевта по поводу частых синкопальных эпизодов. На снятой ЭКГ ре-
гистрируется полиморфная желудочковая тахикардия со спонтанным 
восстановлением синусового ритма. О время синусового ритма с ЧСС 70 
уд/мин отмечается укорочение интервала QTc до 280 мс. Какой препарат 
предпочтительно назначить для профилактики пароксизмов желудочко-
вой тахиаритмии: а) кордарон; б) хинидин; в) метопролол; г) веропамил; 
д) новокаинамид. Ответ: Б. 
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Катехоламинзависимая желудочковая тахикардия. 
1. Характерные клинические проявления (синкопальные эпизоды, приступы 

сердцебиения) при катехоламинзвисимой желудочковой тахикардии воз-
никают: а) во время сна; б) после приема пищи; в) при физиче-
ской/эмоциональной нагрузке; г)при приеме вертикального положения; д) 
не зависят от вышеперечисленного. Ответ: В. 

2. Желудочковая тахикардия при катехоламинзависимой аритмии носит ха-
рактер: а) по типу блокады левой ножки пучка Гиса; б) по типу поли-
морфной/двунаправленной; в) блокады правой ножки; г) блокады правой 
ножки с отклонением электрической оси влево и узкими комплексами 
QRS; д) все перечисленное верно. Ответ: Б. 

3. Интервал QT при катехоламинзависимой тахикардии в межприступный пе-
риод обычно: а) в пределах нормальных показателей; б) удлинен; в) укоро-
чен; г) значительно укорочен; д) все перечисленное верно.  Ответ: А. 

Задачи. 
1. Женщина 22 летнего возраста внезапно потеряла сознание на короткое 

время при спортивном занятии. На снятой после приступа ЭКГ регистри-
ровались неспецифические нарушения реполяризации в прекардиальных 
отведениях (слабоотрицательные зубцы Т в отведениях V2-V6). Во время 
Холтеровского мониторирования наблюдались групповые полиморфные 
желудочковые экстрасистолы при ЧСС 120 уд/мин во время физической 
нагрузке. Какой препарат предпочтительно назначить для профилактики 
пароксизмов желудочковой тахиаритмии: а) кордарон; б) хинидин; в) 
пропанорм; г) верапамил; д) новокаинамид. Ответ: А. 

2. Женщина 22 летнего возраста внезапно потеряла сознание на короткое 
время при спортивном занятии. На снятой после приступа ЭКГ регистри-
ровались неспецифические нарушения реполяризации в прекардиальных 
отведениях (слабо отрицательные зубцы Т в отведениях V2-V6). Во время 
Холтеровского мониторирования наблюдались групповые полиморфные 
желудочковые экстрасистолы при ЧСС 120 уд/мин во время физической 
нагрузке. Назначенная антиаритмическая терапия оказалась неэффектив-
ной, так как синкопальные эпизоды продолжали наблюдаться при физи-
ческой нагрузке. Что можно предложить пациентке в данной ситуации? а) 
увеличить дозу принимаемого препарата; б) поменять антиаритмический 
препарат; в) сделать коронарографию; г) имплантировать кардиовертер-
дефибриллятор; д) сделать магнитно-резонансную томографию сердца. 
Ответ: Г. 

3. У пациентки во время физической нагрузки регистрируется пароксизмы 
полиморфной желудочковой тахикардии. В состоянии покоя наблюдается 
синусовый ритм с ЧСС 68 уд/мин, нормальный интервал QT, неспецифи-
ческие нарушения реполяризации в боковой стенке (слабо отрицательные 
зубцы Т в отведениях V4-V6). Какой диагноз правильный? а) катехола-
минзависимая тахикардия; б) Синдром удлиненного интервала QT; в) 
синдром короткого интервала QT; г) аритмогенная дисплазия правого 
желудочка; д) синдром Бругады. Ответ: А. 
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Кардиомиопатии. 
Тесты. 

1. За счет чего возникает обструктивный компонент при гипертрофической 
кардиомиопатии? а) уменьшение выносящего тракта левого желудочка; 
б) переднесистолическое движение створок; в) гипертрофия базальных 
отделов межжелудочковой перегородки; г) правильно все перечисленное. 
Ответ: А. 

2. каковы причины возникновения дилатационной кардиомиопатии? а) за-
болевание носит идиопатический характер; б) воспалительный процесс в 
миокарде; в) токсические воздействия; в) злоупотребление алкоголем; д) 
все перечисленное. Ответ: А. 

3. При первичном амилоидозе преимущественно: а) нарушается диастоли-
ческая функция; б) нарушается систолическая функция; в) наблюдаются 
нарушения  систолической и диастолической функции; г) поражается 
проводящая система сердца; д) возникают желудочковые тахиаритмии. 
Ответ: А. 

Задачи. 
1. Мужчина 38-лет доставлен в отделение кардиологии с нарастающей 

одышкой и болью в грудной клетке при физической нагрузке. В анамнезе 
внезапная смерть матери в возрасте 45. При аускультации систолический 
шум. На ЭКГ наблюдались гипертрофия левого желудочка, зубцы Q и от-
рицательные зубцы T в отведениях II, III, aVF и V2 - V6.  На эхокардио-
графии выявлена асимметричная гипертрофия межжелудочковой перего-
родки до 2,5 см, обструкция в выносящем тракте до 66 мм рт ст. Что 
можно предложить пациенту в данной ситуации? а) выполнить коронаро-
графию; б) назначитить нитраты; в) выполнить алкогольную абляцию; г) 
выполнить хирургическую миэктомию; д) назначить β-адреноблокаторы 
и имплантировать кардиовертер-дефибриллятор. Ответ: Д. 

2. Мужчина 58-лет предъявляет жалобы на одышку и боль в грудной клетке 
при подъеме на 3-й этаж. На ЭКГ на фоне синусового ритма с ЧСС 78 
уд/мин наблюдалась гипертрофия левого желудочка с выраженными на-
рушениями реполяризации в передней и боковой стенке (глубокие отри-
цательные зубцы Т в отведениях V2-V6). На эхокардиографии выявлена 
асимметричная гипертрофия межжелудочковой перегородки до 2,5 см, 
обструкция в выносящем тракте до 106 мм рт ст. Что можно предложить 
пациенту в данной ситуации? а) назначить β-адреноблокаторы; б) назна-
чить нифедипин; в) выполнить алкогольную абляцию; г) выполнить хи-
рургическую миоэктомию; д) имплантировать двухкамерный электрокар-
диостимулятор. Ответ: А. 

3. Мужчина 64 лет доставлен в отделение реанимации по причине обморо-
ка. На ЭКГ: фибрилляция предсердий, низкий вольтаж QRS и неспеци-
фичные изменения сегмента ST и зубца T (депрессия ST до 0,5-1,0 мм, 
слабоотрицательные зубцы Т в отведениях V2-V6). В анализе крови об-
ращает внимание выраженная эозинофилия до 35 единиц. На эхокардио-
графии наблюдается утолщение эндокарда в области верхушки правого и 
левого желудочка. Какой диагноз является ли правильным? а) гипертро-
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фическая "апикальная" кардиомиопатия; б) эндомиокардиальный фиброз 
(эндокардит Леффлера); в) инфаркт миокарда передней стенки с апикаль-
ным тромбом; г) злокачественная опухоль левого желудочка; д) амилои-
доз сердца. Ответ: Б. 
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ТЕСТОВЫЙ КОНТРОЛЬ 
по главам  

 «Синдром Вольфа-Паркинсона-Уайта» (ВПУ) и «Синдром слабости сину-
сового узла»(СССУ) 

 
1. Специфическим ЭКГ-признаком синдрома ВПУ является: 

А) наличие эпсилон-волны; 
Б) наличие дельта-волны; 
В) укорочение интервала QT; 
Г) удлинение интервала QT. 

 
2. Для синдрома ВПУ не характерно: 

А) ортодромная атриовентрикулярная тахикардия; 
Б) антидромная атриовентрикулярная тахикардия; 
В) фибрилляция предсердий с широкими комплексами QRS; 
Г) ускоренный идиовентрикулярный ритм. 

 
3. ЭКГ- признаками СССУ не являются: 

А) постоянная выраженная синусовая брадикардия; 
Б) синоатриальная блокада II степени II типа; 
В) синдром «тахи-брадикардии»; 
Г) частая желудочковая экстрасистолия. 

 
4. При декомпенсированном варианте СССУ методом выбора лечения явля-

ется: 
А) применение сердечных гликозидов; 
Б) применение b-адреноблокаторов; 
В) применение амиодарона; 
Г) имплантация электрокардиостимулятора. 

 
ЭТАЛОНЫ ОТВЕТОВ: 
1. Б 
2. Г 
3. Г 
4. Г 
 

СИТУАЦИОННЫЕ ЗАДАЧИ 
по главам 

«Синдром Вольфа-Паркинсона-Уайта» (ВПУ) и «Синдром слабости синусо-
вого узла»(СССУ) 

Задача 1. 
Больная З., 29 лет. Жалобы на приступы частого сердцебиения 1 раз в не-

делю без связи с физической нагрузкой, однократно отмечалась кратковре-
менная потеря сознания. Приступы сердцебиения купируются либо вагус-
ными приемами, либо после внутривенного вливания новокаинамида. Из-
вестно, что у родного брата также имеются приступы сердцебиения. 
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При обследовании: границы сердца в пределах нормы, при аускультации 
тоны сердца достаточной звучности, ритмичные, ЧСС 70 уд/мин., шумов 
нет. АД 120/80 мм рт. ст. Со стороны других органов патологии не выявле-
но. 

По ЭКГ ритм синусовый, 67 уд/мин., PQ -0,10 сек., QRS-0,13 сек., дельта-
волна в I, avL, V3-V6, горизонтальная депрессия сегмента ST в I, avL, V3-V6 
с (-) Т. На ЭКГ снятых дважды кардиобригадой во время приступа тахикар-
дии в одном случае выявлена атриовентрикулярная тахикардия с нормаль-
ными комплексами QRS с частотой 200 уд/мин. В другом случае имеется не-
регулярный желудочковый ритм без зубцов Р с частотой от 176 до 260 
уд/мин., ширина комплексов  QRS от 0,10 сек. до 0,16 сек. Эхокардиографи-
ческое исследование без патологии. При велоэргометрии и холтеровском 
мониторировании выявлена постоянная дельта волна, редкая предсердная 
экстрасистолия. Других нарушений ритма и проводимости не выявлено. 

Вопросы: 
1. Каков наиболее вероятный диагноз: 

А) синдром Бругада; 
Б) синдром ВПУ; 
В) аритмогенная дисплазия правого желудочка; 
Г) СССУ. 

2. Какие нарушения ритма зафиксированы на ЭКГ кардиобригадой: 
А) фибрилляция предсердий и предсердная тахикардия; 
Б) желудочковая тахикардия и ускоренный ритм ав-соединения; 
В) ортодромная атриовентрикулярная  тахикардия и фибрилляция 
предсердий; 
Г) предсердная и атриовентрикулярная  тахикардия. 

 
3. Применение каких препаратов противопоказано при фибрилляции 

предсердий и синдроме ВПУ: 
А) амиодарона; 
Б) новокаинамида; 
В)сердечных гликозидов; 
Г) пропафенона. 

 
4. Каков наиболее эффективный метод лечения у данного пациента: 

А) аорто-коронарное шунтирование; 
Б) применение b-адреноблокаторов; 
В) деструкция пучка Кента; 
Г) имплантация электрокардиостимулятора. 

 
ЭТАЛОНЫ ОТВЕТОВ: 

1. Б 
2. В 
3. В 
4. В 
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Задача 2. 
Больной З., 26 лет. Жалобы на приступы частого сердцебиения, 1 раз в 

месяц, возникающие в любое время суток. Приступы купируются внутри-
венным введением новокаинамида. На ЭКГ, зарегистрированной о время 
приступа, отмечается атриовентрикулярная тахикардия с нормальными ком-
плексами QRS и VA- интервалом 120 мсек с частотой 200 в минуту. Сестра 
пациента 20 лет также предъявляет жалобы на приступы частого сердцебие-
ния. 

При обследовании: границы сердца в пределах нормы, при аускультации 
тоны сердца ясные, ритмичные, ЧСС 70 уд/мин, легкий систолический шум 
на верхушке. АД 120/80 мм рт. ст. Со стороны других органов патологии не 
выявлено. 

По ЭКГ: ритм синусовый 70 уд/мин., патологии не выявлено.При эхокар-
диографии выявлен пролапс митрального клапана до 6 мм, признаки уме-
ренной митральной регургитации. При велоэргометрии и холтеровском мо-
ниторировании ЭКГ нарушений ритма и проводимости , признаков ишемии 
миокарда не выявлено. 

 
Вопросы: 

1. Каков наиболее вероятный диагноз: 
А) пролапс митрального клапана 2 степени; 
Б) пролапс митрального клапана II степени, СССУ; 
В) пролапс митрального клапана II степени, манифестирующий синдром 
ВПУ с пароксизмами ортодромной атриовентрикулярной тахикардии; 
Г) пролапс митрального клапана II степени, скрытый синдром ВПУ с па-
роксизмами ортодромной атриовентрикулярной тахикардии. 

 
2. Применении какого препарата неэффективно  для купирования пароксиз-

ма ортодромной атриовентрикулярноцй тахикардии: 
А) пропафенона; 
Б) амиодарона: 
В) лидокаина; 
Г) изоптина. 

 
3. Какое исследование наиболее точно предсказывает эффективность про-

филактической антиаритмической терапии: 
А) велоэргометрия; 
Б) холтеровкое мониторирование ЭКГ; 
В) чреспищеводная стимуляция левого предсердия; 
Г) определение холестерина. 

 
4. Что является показанием для проведения хирургического лечения син-

дрома ВПУ: 
А) неэффективность медикаментозной терапии; 
Б) побочные эффекты антиаритмических препаратов; 
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В) наличие пароксизмов фибрилляции предсердий с минимальным RR- 
интервалом менее 250 мсек; 
Г) все перечисленное. 
 

ЭТАЛОНЫ ОТВЕТОВ: 
1. Г 
2. В 
3. В 
4. Г 

 
 
Задача 3. 
 Больная Б., 45 лет. Жалобы на головокружение, слабость, одышка при физи-
ческой нагрузке. Однократно при перемене положения тела кратковременная 
потеря сознания. Указанные симптомы появились в последние пол года. С мо-
лодого возраста у пациентки отмечается редкий пульс до 40 в минуту. Известно 
также, что у сестры больной в возрасте 55 лет по поводу «блокады сердца» им-
плантирован электрокардиостимулятор. При обследовании границы сердца в 
пределах нормы, при аускультации тоны сердца достаточной звучности, рит-
мичные, частота сердечных сокращений в положении лежа 40 в минуту, стоя 45 
в минуту. АД 130\80 мм.рт.ст. Со стороны других органов патологии не выяв-
лено. ПО ЭКГ: синусовая брадикардия – 42 в минуту, других изменений не вы-
явлено. Эхокардиогафическое исследование без патологии. 
 
Вопросы: 

1. Каков наиболее вероятный диагноз? 
А) ИБС, атеросклеротический кардиосклероз. Синдром слабости синусового 
узла. (СССУ) 
Б) Синдром Бругада 
В) Синдром WPW 
Г) Идиопатический (первичный) СССУ, брадисистолический вариант 
2.  Проведение какого диагностического исследования нецелесообразно у 
этой пациентки для определения лечебной тактики? 
А) Холтеровское мониторирование ЭКГ 
Б) Атропиновая проба 
В) Чреспищеводная стимуляция предсердий с определением показателей 
времени восстановления функции синусового узла 
Г) Регистрация электрограммы синусового узла 
3.  Применение какого из ниже перечисленных препаратов может привести к 
усугублению синусовой брадикардии? 
А) Атропин 
Б) Новодрин 
В) Амиодарон 
Г) Беллатаминал 
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4.  При декомпенсированном СССУ, брадисистолическом варианте, и нор-
мальной атриовентрикулярной проводимости методом выбора терапии явля-
ется: 
А) Имплантация желудочкового электрокардиостимулятора 
Б) Имплантация предсердного электрокардиостимулятора 
В) Имплантация кардиовертера – дефибриллятора 
Г) Применение антиаритмических препаратов III класса. 
 
ЭТАЛОНЫ ОТВЕТОВ: 
1. Г 
2. Г 
3. В 
4. Б 
 
Задача №4. 
 Больной А., 40 лет. Жалоб не предъявляет. При профилактическом осмот-
ре и регистрации ЭКГ впервые выявлена синусовая брадикардия до 38 в ми-
нуту. У сестры пациента с молодых лет также отмечается брадикардия до 45 
в минуту. 
1.  Проведение какого диагностического исследования нецелесообразно у 
данного пациента? 
А) Атропиновая проба 
Б) Холтеровское мониторирование ЭКГ 
В) Чреспищеводная стимуляция предсердий с определением времени вос-
становления функции синусового узла 
Г) Программированная стимуляция желудочков с целью провокации желу-
дочковых тахиаритмий. 
2.  При проведении дополнительных исследований у больного А. получены 
следующие данные: после введения атропина максимальное учащение сину-
сового ритма до 76 в минуту; при холтеровском мониторировании ЭКГ – 
минимальная частота синусового ритма – 36 в минуту, максимальная часто-
та – 80 в минуту, выявлены периоды синоатриальной блокады  II степени II 
типа с паузами до 2,5 секунд, а также редкая желудочковая экстрасистолия . 
Каков наиболее вероятный диагноз у больного А.? 
А) Вегетативная дисфункция синусового узла 
Б) Идиопатический латентный СССУ 
В) Идиопатический компенсированный СССУ 
Г) Идиопатический декомпенсированный СССУ. 
3.  Какие из ЭКГ – изменений, выявленных при холтеровском мониториро-
вании ЭКГ , не являются признаком СССУ? 
А) Синусовая брадикардия 36 в минуту 
Б) Желудочковая экатрасистолия 
В) Синоатриальная блокада II степени II типа 
Г) Синусовые паузы более 2 секунд 
4.  При проведении чреспищеводной стимуляции предсердий у больного А. 
выявлено снижение точки Венкебаха до 100 импульсов в минуту и увеличе-
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ние показателя времени восстановления функции синусового узла до 3,8 се-
кунд без замещающих сокращений из ниже лежащих центров автоматизма. 
Какой метод терапии является наиболее оптимальным у больного А.? 
А) Имплантация предсердного электрокардиостимулятора 
Б) Имплантация кардиовертера – дефибриллятора 
В) Подкожное введение атропина 
Г) Имплантация двухкамерного электрокардиостимулятора 
 
 
ЭТАЛОНЫ ОТВЕТОВ: 
1. Г 
2. В 
3. Б 
4. Г  
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