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РЕЗЮМЕ
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ABSTRACT

The article presents a rare case of a combination of Ebstein’s anomaly and primary cardio-
myopathy in a 14-year-old teenager. The clinical case demonstrates diagnostic difficulties due 
to an unusual clinical picture, as well as difficulties in interpretation and choice of treatment 
tactics.
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Список сокращений: АВ-блокада — атрио-
вентрикулярная блокада, АВ-соединение — атрио-
вентрикулярное соединение, Ао — аорта, АЭ — 
аномалия Эбштейна, ВПС — врожденный порок 
сердца, ДКМП — дилатационная кардиомиопатия, 
ДМПП — дефект межпредсердной перегород-
ки, ДНК — дезоксирибонуклеиновая кислота, 
ДПЖС — дополнительные пути проведения, ЖЭ — 
желудочковая экстрасистолия, ЗСЛЖ — задняя 
стенка левого желудочка, КДР — конечный диасто-
лический размер, КМП — кардиомиопатия, КСР — 
конечный систолический размер, КТИ — карди-
оторакальный индекс, ЛЖ — левый желудочек, 
ЛП — левое предсердие, МЖП — межжелудочковая 
перегородка, МРТ — магнитно-резонансная томо-
графия, МСКТ — мультиспиральная компьютерная 
томография, ПЖ — правый желудочек, ПП — пра-
вое предсердие, ПЦР — полимеразная цепная ре-
акция, РЧА — радиочастотная катетерная аблация, 
СМЭКГ — суточное мониторирование ЭКГ, ТК — 
трикупсидальный клапан, ФВ — фракция выброса, 
ФК — функциональный класс, ХСН — хроническая 
сердечная недостаточность, ЧСЖ — частота сокра-
щений желудочков, ЭКГ — электрокардиография, 
эндо-ЭФИ — эндокардиальное электрофизиоло-
гическое исследование, ЭхоКГ — эхокардиогра-
фия, WPW — синдром Вольфа-Паркинсона-Уайта.  

ВВЕДЕНИЕ

Аномалия Эбштейна (АЭ) — врожденный порок 
сердца (ВПС), при котором отмечается апикальное 
смещение септальной и задней створок трикуспи-
дального клапана (ТК) в полость правого желудоч-
ка (ПЖ), что ведет к нарушению запирательной 
функции ТК с формированием атриализированного 
участка ПЖ и уменьшением его полости различ-
ной степени выраженности. Частота возникновения 
данной патологии составляет от 1 на 200 000 ново-
рожденных, в общей структуре ВПС — менее 1 % 
[1, 2]. Клиническая картина порока разнообразна, 
что объясняется анатомо-физиологическими осо-
бенностями заболевания [3, 4]. 

АЭ нередко сочетается с другими ВПС (дефект 
межпредсердной перегородки (ДМПП), дефект 
межжелудочковой перегородки, стеноз легочной 
артерии (ЛА) и др.) [4–6]. Большинство случаев 
АЭ являются спорадическими, семейные формы 
встречаются достаточно редко [2]. Также в литера-
туре описаны случаи сочетания АЭ с генетически 
детерминированными кардиомиопатиями [2, 3, 7, 
8], в основном с некомпактным миокардом левого 
желудочка (ЛЖ), что, по данным Pignatelli и соавто-
ров, встречается в 16,4 % [2, 3, 8]. 

В настоящем сообщении мы представляем 
редкий клинический случай сочетания АЭ с ге-
нетически детерминированной кардиомиопатией 
у ребенка, потребовавшей трансплантации сердца 
в детском возрасте. 

КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ 

Ребенок от третьей беременности, протекавшей 
на фоне токсикоза, угрозы прерывания беременно-
сти на раннем сроке, третьих срочных родов путем 
операции кесарева сечения по акушерским показа-
ниям (поперечное положение плода, 3-кратное об-
витие пуповиной вокруг шеи). При рождении оцен-
ка по шкале Апгар: 7/7 баллов, длина тела 51 см, 
масса тела 3 300 г.

На 2-е сутки после рождения у ребенка воз-
ник пароксизм суправентрикулярной тахикардии, 
потребовавший перевода в детское кардиологи-
ческое отделение для дообследования и лечения, 
в результате которого был диагностирован ВПС: 
АЭ и синдром WPW, манифестирующий тип. Па-
роксизмальная ортодромная атриовентрикулярная 
(АВ) реципрокная тахикардия. Проводился подбор 
протекторной антиаритмической терапии, на фоне 
которой пароксизмы тахикардии рецидивировали 
(рис. 1). В возрасте 7 лет ребенок впервые был го-
спитализирован в ФГБУ «НМИЦ им. В. А. Алма-
зова» Минздрава России для проведения эндокар-
диального электрофизиологического исследования 
(эндо-ЭФИ) и радиочастотной катетерной аблации 
(РЧА) дополнительных путей проведения (ДПЖС). 

По данным дооперационной эхокардиографии 
(ЭхоКГ) выявлено увеличение правого предсер-
дия (ПП) до 44 мм (Z-score = 3,41), за счет значи-
мого смещения септальной и передней створок ТК 
в полость ПЖ (до 60 мм), с формированием на ТК 
регургитации до II степени; ДМПП диаметром  
3,5 мм с лево-правым сбросом, конечный диасто-
лический размер (КДР) левого желудочка (ЛЖ) —  
32 мм (Z-score = -2,42), задняя стенка (ЗС) ЛЖ —  
6 мм (Z-score = -0,67), межжелудочковая перего-
родка (МЖП) 6 мм (Z-score = -0,99). Фракция вы-
броса (ФВ) по Тейхольц 59 %. В ходе проведения 
эндо-ЭФИ диагностированы множественные суб-
эпикардиальные задне-септальные ДПЖС. После 
серии радиочастотных воздействий признаки про-
ведения по ДПЖС сохранялись, однако отмеча-
лись изменения электрофизиологических свойств 
(установлены низкие свойства ДПЖС, сходные 
со свойствами АВ-соединения). Приступы супра-
вентрикулярной тахикардии не индуцировались. 
С учетом риска осложнений со стороны АВ прове-
дения при продолжении РЧА, трудностей топиче-
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ской диагностики ДПЖС, отсутствия тахикардии 
принято решение об окончании операции. 

При контрольном обследовании через 1 год 
по данным ЭхоКГ — без существенной динамики, 
сократительная способность миокарда сохранена, 
клинические проявления сердечной недостаточно-
сти отсутствовали. С учетом клинической картины 
и данных ЭхоКГ, принято решение о продолжении 
динамического наблюдения ребенка. 

В дальнейшем ребенок наблюдался нерегуляр-
но. При контрольном ЭхоКГ в возрасте 12 лет от-
мечено нарастание дилатации ПП до 58 мм (Z-score 
5,13), недостаточности на ТК до III ст., ПЖ — 25 
мм (Z-score 1,01), диаметр ЛА — 24 мм (Z-score 
1,24), КДР ЛЖ — 32,4 мм (Z-score = -3,3), МЖП —  
8,2 мм (Z-score 0,34), ЗС — 7,7 мм (Z-score 0,36), 
ФВ ЛЖ — 63,3 %. Корректно оценить размеры ЛЖ 

не удалось, в связи с тем, что ЛЖ был поддавлен 
и смещен увеличенными правыми отделами серд-
ца. С учетом отсутствия клинических проявлений 
ХСН, необходимости репротезирования клапа-
на по мере роста ребенка, было принято решение 
о продолжении консервативного лечения — прове-
дена коррекция терапии ХСН. 

В возрасте 14 лет ребенок госпитализирован 
в ФГБУ «НМИЦ им. В. А. Алмазова» Минздрава 
России с жалобами на одышку, снижение толерант-
ности к физическим нагрузкам, появление цианоза 
носогубного треугольника при быстрой ходьбе, 
рецидивирующие пресинкопальные состояния, ча-
стые головные боли. По данным ЭхоКГ выявлено 
нарастание дилатации правых камер сердца, ПП — 
68 х 112 мм (Z-score 6,65), ПЖ — 45 мм (Z-score 
3,35), ЛА — 30 мм (Z-score 3,18). Левый желудочек 

Рис. 1. Электрокардиография. Синдром WPW, манифестирующий тип. 
Пароксизмальная ортодромная атриовентрикулярная (АВ) реципрокная тахикардия

Рис. 2. Эхокардиография. ЛЖ — левый желудочек, ПЖ — правый желудочек, 
ПП — правое предсердие, ТК — трикуспидальный клапан, ТР — трикуспидальная 
регургитация, Ао — аорта
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поддавлен и смещен дилатированными правыми 
камерами, в связи с чем размер не определялся, 
сократительная способность миокарда сохранена,  
ФВ ЛЖ 64,8 % (рис. 2). По данным СМЭКГ у ре-
бенка впервые зарегистрирована одиночная же-
лудочковая экстрасистолия (1,5 тыс/сутки (плот-
ность аритмии 1,9 %) и эпизоды желудочкового 
неустойчивого полиморфного ускоренного ритма 
с ЧСЖ 92 уд/мин. С учетом прогрессирования 
заболевания были определены показания для хи-
рургического лечения ВПС. Однако, принимая во 
внимание наличие феномена WPW, даже несмотря 
на отсутствие клиники пароксизмальной тахи-
кардии, было принято решение о проведении по-
вторной РЧА ДПЖС, которая была эффективной. 
По данным контрольного инструментального об-
следования на 2-е сутки после операции отмечено 
появление АВ-блокады 2 степени 2 типа с макси-
мальной паузой ритма 2 716 мсек и частой желудоч-
ковой экстрасистолией (8 343/сут, плотность 8,3 %). 
Через 2 месяца во время подготовки к проведению 
хирургического вмешательства на открытом серд-
це, у пациентки отмечено резкое ухудшение состо-
яния в виде нарастания симптомов сердечной не-
достаточности. По данным ЭхоКГ выявлено резкое 
снижение сократительной способности ЛЖ до ФВ 
ЛЖ по Симпсону — 25 %, по Тейхольц 27 %, ги-
покинезия ЗС ЛЖ, дискинезия атриализованно-
го участка МЖП с парадоксальным движением 
в систолу; гипокинезия ЗС ЛЖ; ДМПП 6 мм, сброс 
слева направо; сепарация листков перикарда за 
правыми камерами 4–5 мм. По результатам рент-
генографии и компьютерной томографии грудной 
клетки отмечается выраженное увеличение карди-
оторакального индекса до 78 % (рис. 3). 

С целью выявления причины быстро прогрес-
сирующей сердечной недостаточности проведено 
комплексное инструментально-лабораторное об-
следование, по результатам которого данных за 
течение острого/подострого воспалительного про-
цесса в миокарде как причины снижения его со-
кратительной способности получено не было. Про-
вести магнитно-резонансную томографию (МРТ) 
сердца пациентке не удалось, в связи с частой же-
лудочковой экстрасистолией, которую невозможно 
было купировать антиаритмическими препаратами 
в связи с наличием противопоказаний — АВ-бло-
кады 2 степени 2 типа. Для исключения нарушения 
коронарного кровотока выполнена коронарогра-
фия, при которой патологии не выявлено (рис. 4). 
Проведена коррекция поликомпонентной терапии 
хронической сердечной недостаточности (ХСН), 
без значимого положительного эффекта. С учетом 
клинической картины заболевания, отсутствия 
данных за воспалительный процесс в миокарде 
была заподозрена первичная кардиомиопатия, с це-
лью верификации которой выполнено генетическое 
обследование. При стандартном цитогенетическом 
анализе кариотипа, анализе известных хромосом-
ных локусов с целью исключения частых микроде-
леций хромосом, ультраструктурном хромосомном 
анализе (сравнительная геномная гибридизация 
на ДНК микрочипах) значимых геномных пере-
строек выявлено не было, однако в ходе секвени-
рования нового поколения по Сэнгеру обнаружена 
мутация в гене миопалладина (MYPN c.458A>G 
(p.Lys153Arg). Данная мутация в базе ClinVar ра-
нее была описана как патогенная в развитии ди-
латационной кардиомиопатии (https://clinvarminer.
genetics.utah.edu).

Рис. 3. а) Рентгенография грудной клетки, КТИ 78 %; б) Компьютерная томография 
грудной клетки, реконструкция

а б
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В сентябре 2016 года, в возрасте 15 лет паци-
ентка с ВПС, АЭ, с генетически подтвержденной 
кардиомиопатией, с прогрессирующей, рефрак-
терной к поликомпонентной терапии ХСН (к это-
му времени минимальные физические нагрузки, 
такие как ходьба по комнате, одевание, переносила 
с трудом, наблюдались эпизоды отечности голеней 
и стоп, резкое снижение аппетита), была включена 
в лист ожидания трансплантации сердца. За время 
ожидания трансплантата состояние ребенка про-
градиентно ухудшалось, несмотря на максимально 
возможную консервативную терапию. Пациентке 
требовались частые госпитализации для стабили-
зации состояния. Через 7 месяцев после включения 
пациентки в активный лист ожидания была прове-
дена операция — ортотопическая трансплантация 
сердца по бикавальной методике. 

При оценке аутопсийного материала: масса 
сердца 340 г, сердце увеличено, АЭ со смещением 
задней и перегородочной створок ТК (ТК — двух-
створчатый) в ПЖ. Створки ТК не смыкаются, 
утолщены по линии смыкания до 2 мм за счет фи-
броза. Миокард на разрезе не изменен. Периметр 
митрального клапана — 8 см. Клапан аорты не из-
менен, стенка ПЖ — 0,1 см, ЛЖ — 0,9 см. Правое 
ушко — 8 х 5 см, левое ушко — 2,5 х 1 см, ПЖ —  
6 х 6 см + 5 х 5 х 6 см. По данным гистологическо-
го исследования признаков миокардита нет. Выяв-
лена гипертрофия и дискомплексация мышечных 
волокон.

Далее пациентка получала стандартную им-
муносупрессивную терапию: индукция тимогло-
булином, с переходом на комбинированную им-

муносупрессивную терапию (метил-преднизолон, 
такролимус, микофеноловая кислота). Экстубиро-
вана на 2-е сутки после операции. Течение раннего 
послеоперационного периода осложнялось невро-
логическими нарушениями (судороги мышц ниж-
них конечностей), которые были купированы кор-
рекцией уровня электролитов, а также эпизодами 
стойкой гипертензии, что потребовало назначение 
антигипертензивной терапии в дальнейшем. 

После проведенного оперативного лечения 
были нивелированы все клинические признаки 
сердечной недостаточности, улучшилось качество 
жизни, психоэмоциональное состояние, девочка 
ведет обычный образ жизни, посещает учебные 
заведения.

В настоящий момент проводятся динамиче-
ское наблюдение, регулярные госпитализации для 
оценки функции трансплантированного сердца, 
а также коррекции доз иммуносупрессивной и со-
путствующей терапии в рамках протокола ведения 
данной группы пациентов. 

ОБСУЖДЕНИЕ

АЭ является относительно редкой врожденной 
патологией сердца, которая может сопровождать-
ся серьезными проблемами при лечении как с ге-
модинамической, так и с электрофизиологической 
точек зрения. Анатомический дефект, характери-
зующийся апикальным смещением створок ТК 
и атриализацией ПЖ, приводит к дисфункции пра-
вых отделов сердца и трикуспидальной недоста-
точности различной степени [1]. 

Рис. 4. Коронарография. Вариант нормы 
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В описанном нами клиническом случае ати-
пичная картина течения ВПС: быстро прогресси-
рующая сердечная недостаточность, в том числе 
левожелудочковая, обусловила дальнейшее дооб-
следование пациентки на наличие возможных при-
чин развития данного состояния: подтверждение/
исключение воспалительного процесса в миокар-
де; поиск сопутствующей наследственной пато-
логии сердца. Следует отметить, что у пациентки 
не наблюдалось связи симптомов и жалоб с пе-
ренесенной острой инфекцией. Результат ПЦР 
на кардиотропные вирусы был отрицательным, 
также не было выявлено повышение маркеров вос-
паления. МРТ сердца с контрастированием прове-
сти не удалось из-за частой желудочковой экстра-
систолии. В ходе дальнейшего ведения пациентки 
данные за миокардит не будут получены и по ре-
зультатам гистологического исследования после 
трансплантации сердца.

Учитывая отсутствие данных за острый и подо-
стрый миокардит, рефрактерность к терапии, про-
грессирование сердечной недостаточности, было 
проведено генетическое обследование и выявлена 
мутация в гене MYPN.

Впервые о MYPN сообщили в связи с аутосом-
но-доминантной дилатационной кардиомиопатией 
(ДКМП) в 2008 году [9]. 

Мутации миопаладина вызывают различные 
формы кардиомиопатии посредством различных 
белок-белковых взаимодействий, таких как нару-
шение миофибриллогенеза и ядерных челночных 
движений, и приводят к аномальной сборке терми-
нального Z-диска в кардиальном переходном сое-
динении и вставочном диске [10]. 

Так, в китайском перекрестном исследовании 
было показано, что мутация в гене MYPN является 
причиной развития ДКМП в 9 % случаев [11].

ДКМП характеризуется дилатацией ЛЖ и на-
рушением систолической функции и является 
основной причиной сердечной недостаточности 
[12], приводящей в тяжелых случаях к пересадке 
сердца [13]. 

У нашей пациентки развилась тяжелая сердеч-
ная недостаточность, которую невозможно было 
контролировать с помощью лекарственных пре-
паратов. Трансплантация сердца в данном случае 
была единственно возможным вариантом лечения. 
Так, Wang с соавторами описал клинический слу-
чай тяжелой и быстро прогрессирующей ДКМП 
с мутацией в гене MYPN у ребенка 3 лет, который 
умер от рефрактерной сердечной недостаточности 
[14]. Следует отметить, что трансплантация серд-
ца на данный момент является общепризнанным 
золотым стандартом при лечении терминальной 

сердечной недостаточности [15], в том числе разви-
вающейся при кардиомиопатиях и ВПС. К сожале-
нию, большинство летальных исходов наблюдает-
ся в течение одного года после первого обращения 
пациента за медицинской помощью, что свидетель-
ствует о низкой выявляемости заболевания в на-
чальной стадии. У большинства пациентов диагноз 
не ставится вплоть до развития терминальной ста-
дии болезни [16]. 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Таким образом, представленный клинический 
случай демонстрирует, что атипичное течение ВПС: 
развитие быстро прогрессирующей рефрактерной 
к терапии сердечной недостаточности, служит по-
водом для тщательного дообследования пациента, 
включая, в том числе, и генетическое. Необходимо 
ориентироваться на междисциплинарное ведение 
пациентов с ВПС, что позволит в кратчайшие сроки 
определиться с тактикой ведения и выбрать опти-
мальное лечение. Трансплантация сердца на дан-
ный момент является единственным радикальным 
методом лечения пациентов с тяжелой рефрактер-
ной к терапии сердечной недостаточностью. 
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