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РЕЗЮМЕ

Фибрилляция предсердий является самой частой устойчивой аритмией у взрослых, од
нако у детей она встречается достаточно редко. У пациентов без структурной патологии 
сердца или экстракардиальных причин можно предположить генетическую основу за
болевания. В статье описан клинический случай фибрилляции предсердий у ребенка, 
вероятно ассоциированный с вариантом D1907H в гене SCN10A. Несмотря на ограни
ченную информацию об ассоциации канала Nav 1.8, кодируемого SCN10A, с предсерд
ными нарушениями ритма, представленный случай может служить дополнительной ил
люстрацией возможной роли этого гена в развитии аритмии у детей.

Ключевые слова: генетическое тестирование, дети, натриевый канал Nav 1.8, пред
сердная тахикардия, фибрилляция предсердий, SCN10A.
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ABSTRACT

Atrial fibrillation is the most common persistent arrhythmia in adults; however, it is quite rare 
in children. In patients without structural heart diseases or extracardiac causes, the genetic 
basis of the arrhythmia can be assumed. A clinical case of atrial fibrillation in a child, probably 
associated with the variant D1907H in the SCN10A gene, was described in this article. In 
spite of a very limited clinical and genetic information on the association of Nav 1.8 channel 
encoded by SCN10A with atrial arrhythmias, the presented case can further confirm the role 
of this gene in arrhythmogenesis in children.

Key words: atrial fibrillation, atrial tachycardia, children, genetic testing, Nav 1.8 channel, 
SCN10A.
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Список сокращений: ААТ — антиаритми
ческая терапия, ББ — бета-адреноблокаторы, 
ПТ — предсердная тахикардия, ПЭ — предсерд
ная экстрасистолия, СМЭКГ— суточное монито- 
рирование электрокардиограммы, ФП — фибрил
ляция предсердий, ЭКГ — электрокардиография, 
ЭХОКГ — эхокардиография.

ВВЕДЕНИЕ

Фибрилляция предсердий (ФП) является самой 
частой аритмией у взрослых, ее распространенность 
в настоящее время составляет от 2 до 4 % случаев [1, 
2], а в возрасте до 30 лет — 0,05 % [3]. У детей она 
встречается достаточно редко, достоверные данные 
о распространенности отсутствуют, часто отмечает
ся сочетание фибрилляции предсердий с наличием 
других суправентрикулярных нарушений ритма [3].

Несмотря на эксклюзивность, и в детском воз
расте ФП может приводить к развитию или про
грессированию уже имеющейся сердечной не
достаточности, тромбоэмболических событий, 
внезапной сердечной смерти [3-6].

В группу риска по развитию ФП входят дети 
со структурными заболеваниями сердца, такими 
как воспалительные заболевания сердца, новообра
зования, кардиомиопатии, в том числе в структуре 
нейромышечных заболеваний, однако, лидирую
щую позицию занимают пациенты с врожденными 
пороками сердца, как до, так и после их кардиохи
рургической коррекции [4, 7-9]. Экстракардиаль
ными причинами развития ФП у детей и подрост
ков могут быть заболевания щитовидной железы, 
интоксикации, инфекционные и системные заболе
вания, вегетативные и метаболические нарушения, 
электротравма [5, 8]. Однако у части детей явную 
причину развития ФП при рутинном кардиологи
ческом обследовании установить не представляет
ся возможным, такие аритмии называют идиопа
тическими. В таком случае можно предположить 
генетическую основу заболевания, в частности, 
связь с патологией ионных каналов.

КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ

Мальчик С., 17 лет, был направлен в ФГБУ 
«НМИЦ им. В. А. Алмазова» в связи с жалобами 
на частые приступы тахикардии. Проведенное об
следование включало осмотр, лабораторный мони
торинг, электрокардиографию (ЭКГ) в 12 отведе
ниях, суточное мониторирование ЭКГ (СМЭКГ), 
эхокардиографию (ЭХОКГ), магнитно-резонанс
ную томографию сердца с внутривенным введени
ем гадолинийсодержащего контрастного вещества,

генетический скрининг, который проводился с ис
пользованием метода таргетного секвенирования 
на платформе Illumina MiSeq с панелью зондов, ох
ватывающей 54 гена, ассоциированных с развити
ем аритмии, для проверки данных использовалось 
двунаправленное секвенирование по Сэнгеру.

Из анамнеза известно, что пациент был впервые 
консультирован кардиологом по месту жительства 
в возрасте 13 лет по поводу жалоб на перебои в ра
боте сердца, приступы тахикардии, которые сопро
вождались головокружением, слабостью. На ЭКГ 
выявлена неустойчивая полифокусная предсерд
ная тахикардия (ПТ) и предсердная экстрасисто- 
лия (ПЭ). По данным ЭХОКГ патологии выявлено 
не было. По данным СМЭКГ была зарегистриро
вана полифокусная предсердная активность, в том 
числе с аберрантным проведением, представлен
ная 847 одиночными, 318 парными экстрасистола
ми и 384 неустойчивыми эпизодами ПТ с частотой 
сердечных сокращений до 229 в минуту. Указаний 
на перенесенное инфекционное заболевание или 
контакт с инфекционными больными, вакцинацию, 
эпизоды лихорадки, лимфоаденопатии, экзантемы, 
предшествующие появлению жалоб, не было. Ана
мнез жизни и семейный анамнез без особенностей. 
Антиаритмическая терапия не назначалась.

В течение 6 месяцев отмечалось нарастание 
плотности предсердной эктопической активности. 
Были назначены бета-адреноблокаторы (ББ), одна
ко, приступы тахикардии сохранялись, а в динами
ке стали более частыми и клинически значимыми.

В возрасте 14 лет мальчику было проведено эн
докардиальное электрофизиологическое исследо
вание, однако, пароксизмальные нарушения ритма 
сердца не были индуцированы, от радиочастотной 
аблации субстрата аритмии было решено воздер
жаться из-за полифокусного характера регистриру
емых нарушений ритма.

В 15 лет впервые зарегистрирован пароксизм 
ФП, который был купирован в стационаре внутри
венным введением амиодарона.

В дальнейшем пациенту проводился подбор ан
тиаритмической терапии (ААТ) с использованием 
ББ, антиаритмических препаратов IC и III классов 
в субмаксимальных дозах и в различных комбина
циях, которая оказалась недостаточно эффектив
ной: сохранялись частые симптомные устойчивые 
приступы полифокусной предсердной тахикардии 
и тахисистолической ФП.

В возрасте 17 лет 10 месяцев обследован в ФГБУ 
«НМИЦ им. В. А. Алмазова». На момент поступле
ния получал комбинированную ААТ (пропранолол 
1,7 мг/кг/сут + соталол 6,6 мг/кг/сут), а также анти
коагулянтную терапию (ривароксабан 5 мг).
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Лабораторные данные, включая сердечные био
маркеры, гормональный профиль, уровни электро
литов, показатели азотного обмена, иммунологиче
ские маркеры, были в пределах нормы. Исключено 
токсическое воздействие на миокард.

На фоне проводимого лечения, по данным 
СМЭКГ, зарегистрирована высокая представлен
ность предсердных аритмий (ФП, полифокусная 
ПТ, ПЭ, рис. 1). Также в период госпитализации 
отмечались частые устойчивые приступы ФП, ко
торые купировались дополнительным перораль
ным приемом ББ.

По данным ЭХОКГ патологии выявлено не было. 
Пациенту была выполнена магнитно-резонансная 
томография с внутривенным контрастированием, 
по результатам которой была выявлена начальная 
дилатация правого предсердия и минимальный ин
трамуральный фиброз в межжелудочковой перего
родке. Наиболее вероятным представлялся арит
мический генез обнаруженных изменений.

Несмотря на возраст пациента, была проведена 
стратификация риска тромбоэмболических ослож
нений по шкале CHA2DS2-VASc и в связи с очень 
низким риском отменена антикоагулянтная терапия.

Из факторов риска развития ФП у ребенка име
ло место ожирение (индекс массы тела 30,3).

Учитывая наличие жалоб, длительность арит- 
мологического анамнеза, неэффективность прово
димой терапии, наличие признаков аритмогенного 
ремоделирования миокарда, было принято реше
ние об интервенционном лечении аритмии.

При проведении эндокардиального электрофи
зиологического исследования регистрировались 
пароксизмы ФП, трепетание предсердий с альтер
нирующим паттерном и полифокусная ПЭ. Была 
выполнена изоляция устьев легочных вен.

Выписан с рекомендациями по приему пропа- 
фенона и ивабрадина в течение 3 месяцев и рива- 
роксабана в течение 2 месяцев

Проведенное генетическое исследование выя
вило новый, ранее не описанный вариант D1907H 
в гене SCN10A (chr3: 38697501, c5719g), классифи
цированный как вариант с неизвестной значимо
стью в соответствии с критериями ACMG (рис. 2).

В течение 4 месяцев наблюдения данных за ре
цидив аритмии не получено.

ОБСУЖДЕНИЕ

В представленном клиническом случае паци
енту было проведено комплексное обследование, 
направленное на поиск возможных структурных 
и экстракардиальных причин развития аритмии, 
однако, этиологический фактор выявлен не был.

В рекомендациях ESC по диагностике и ле
чению фибрилляции предсердий 2020 эксперты 
предлагают отказаться от термина идиопатической 
(«lone») ФП, так как растущие знания о патофизио
логии данного вида аритмии показывают, что при
чина присутствует у каждого пациента [1].

Интегрированные подходы, сочетающие геном
ные, эпигеномные, транскриптомные, протеомные, 
метаболомные и микробиомные данные, дают воз
можность дальнейшего определения молекуляр
ной структуры ФП [10].

Генетическое тестирование не входит в стан
дарт обследования пациентов с ФП, но, принимая 
во внимание ранний, нетипичный дебют аритмии 
и тот факт, что заболевание может иметь молеку
лярную основу, а также ранний, нетипичный воз
раст дебюта заболевания, данный анализ был про
веден пациенту.

В последние десятилетия отмечается значимый 
прогресс в изучении генетических основ разви
тия ФП. Установлено, что повышенная предрас
положенность к ФП опосредована различными 
генетическими механизмами, включая модуляцию 
продолжительности предсердного потенциала 
действия, замедление проводимости и нарушение 
связи между клетками, а также новые механизмы, 
такие как регуляция сигнальных белков, важных 
в патогенезе ФП [11].

В большинстве ранних исследований при
менялась общая стратегия, состоящая в выборе 
представляющих интерес генов с использовани
ем предыдущих знаний об их функции, обычно 
называемая «исследованием генов-кандидатов». 
В процессе научного поиска были выявлены мно
гочисленные другие гены-кандидаты и локусы ри
ска ФП, такие как ионные каналы, межклеточные 
соединения, ядерные структуры, гены, участвую
щие в фиброзе и ремоделировании внеклеточного 
матрикса, в кардиогенезе, и появились гены и/или 
локусы, идентифицированные с помощью полно
геномных исследований [12, 13].

У детей развитие ФП традиционно рассматри
вается в ассоциации с первичными электрически
ми заболеваниями сердца [8].

В представленном клиническом случае генети
ческое исследование выявило недавно описанный 
вариант D1907H в гене SCNША. Ген SCNША коди
рует белок, представляющий собой альфа-субъе
диницу потенциал-зависимого натриевого канала 
Nav 1.8. Мутации в данном гене изначально были 
изучены в контексте синдрома хронической боли 
[14]. Однако затем экспрессия также была обна
ружена в кардиомиоцитах человека, особенно 
в клетках проводящей системы, а также внутри-
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Рис. 1. Фрагмент суточного мониторирования ЭКГ с эпизодом фибрилляции 
предсердий с частотой сокращений желудочков 63-130 в минуту
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Рис. 2. Хроматограмма, полученная при секвенировании гена SCN10A методом 
Сенгера с прямого и обратного праймера. Двойной пик иллюстрирует 
миссенс-замену D1907H

сердечных нейронах, была установлена связь меж
ду генетическими вариантами в SCN10A, поздним 
током ионов натрия в кардиомиоциты и изменени
ями внутрисердечной проводимости [15, 16]. Дан
ные литературы свидетельствуют о том, что нару
шение тока I Na может способствовать ФП, однако, 
электрофизиологические данные доступны только 
для небольшого подмножества этих точечных му
таций [13].

Мутации в гене SCN10A, как усиливающие ра
боту, так и приводящие к потере функции, были 
выявлены в двух отдельных популяциях с ран
ним развитием ФП [17, 18], а также у пациентов 
с синдромом Бругада [19, 20]. Так, в работе Savio- 
Galimberti E. и соавторов (2014), показывающей, что 
у пациентов с ранним дебютом ФП редкие варианты 
в гене SCN10A, кодирующем Nav 1.8, определяют
ся в 6,6 %, были описаны, в том числе, 2 пациента 
мужского пола, которым диагноз был установлен 
в детском возрасте: в 16 (R1268Q) и 17 лет (A1886V) 
соответственно [17]. В исследовании Jabbari J. и кол
лег (2016) миссенс-вариант E825D был идентифици
рован у пациента с пароксизмальной ФП с дебютом 
заболевания в возрасте 18 лет [18].

Безусловно, в рамках нескольких описанных 
клинических случаев достоверно установить взаи
мосвязь выявленного у пациента генетического ва
рианта с развитием заболевания не представляется 
возможным, однако, описанные ранее патофизио
логические и генетические закономерности не ис
ключают возможную роль гена SCN10A в развитии 
идиопатической фибрилляции предсердий.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Мы описали клинический случай ФП у ребенка, 
вероятно ассоциированный с вариантом D1907H 
в гене SCN10A. Несмотря на ограниченную инфор
мацию об ассоциации канала Nav 1.8, кодируемо
го SCN10A, с предсердными нарушениями ритма, 
представленный случай может служить дополни
тельной иллюстрацией возможной роли этого гена 
в развитии аритмии у детей. Для подтверждения 
необходимы дальнейшие функциональные иссле
дования его позиции в развитии суправентрику
лярной тахикардии и ФП.
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