
Дилатационная кардиомиопатия представляет 
собой заболевание сердечной мышцы, харак-

теризующееся увеличением желудочков и  систоли-
ческой дисфункцией миокарда, которое неуклонно 
прогрессирует вплоть до сердечной недостаточности 
и  летального исхода [1, 2]. Ежегодная частота вне-
запной смерти у  таких детей составляет от  2 до  3% 
[3, 4]. В  педиатрической популяции дилатационная 
кардиомиопатия в  45% случаев служит показанием 
к  трансплантации сердца. Некоторым пациентам 

в  терминальной стадии сердечной недостаточности 
трансплантация сердца не  может быть проведена 
в  виду тяжести их состояния и/или несоответствия 
критериям для проведения данной процедуры. Кроме 
того, донорские сердца не  всегда доступны, в  связи 
с  чем механическая поддержка кровообращения 
может быть использована как  краткосрочное реше-
ние в  качестве «моста к  трансплантации». В  связи 
с  разработкой новых видов «насосов» и  удовлетво-
рительными результатами их использования вспомо-
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Дилатационная кардиомиопатия — одна из ведущих причин сердечной недостаточности у детей. Представлено описание 
пациента 12 лет с дилатационной кардиомиопатией и гетерозиготной семейной гиперхолестеринемией, перенесшего опера-
тивное лечение по имплантации системы обхода левого желудочка Abbott HeartMate III в качестве моста к трансплантации 
донорского сердца. Установление точного диагноза в представленном наблюдении стало возможным благодаря применению 
современного молекулярно-генетического метода — полногеномного исследования ДНК методом секвенирования следую-
щего поколения (NGS). Описание данного случая поможет расширить спектр возможных клинических проявлений дилата-
ционной кардиомиопатии и напоминает нам о важности динамического наблюдения за детьми с нарушениями ритма сердца.
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Dilated cardiomyopathy is one of the leading causes of heart failure in children with a variety of clinical characteristics. A 12-year-old 
patient with dilated cardiomyopathy and heterozygous familial hypercholesterolemia, who underwent surgical treatment for implanta-
tion of the Abbott HeartMate III Left Ventricular Assist Device as a bridge to donor heart transplantation, is presented. Establishing 
an accurate diagnosis in the presented observation became possible thanks to the use of a modern molecular genetic method — whole 
genome DNA testing by next generation sequencing (NGS). The description of this case will help expand the range of possible clinical 
manifestations of dilated cardiomyopathy and reminds us of the importance of dynamic monitoring of children with cardiac arrhythmias.
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гательное устройство левого желудочка (LVAD — left 
ventricular assist device) все чаще стали рассматривать 
в качестве альтернативного лечения.

От 25 до 50% случаев заболевания дилатационной 
кардиомиопатией имеет наследственный характер 
[5, 6]. Патофизиологический механизм реализации 
наследственных форм дилатационной кардиомиопа-
тии связан с генами, кодирующими синтез саркомер-
ных белков, компонентов цитоскелета, белков ядер-
ной оболочки и ионных каналов [7]. Даже среди форм 
дилатационной кардиомиопатии, обусловленных 
негенетическими причинами, такими как  гиперто-
ния, заболевания клапанов сердца, воспалительные/
инфекционные заболевания и  токсины, генетиче-
ский фон может влиять на клинические проявления 
заболевания и прогноз [5]. Одним из тяжелых заболе-
ваний, увеличивающих сердечно-сосудистые риски, 
является семейная гиперхолестеринемия. Заболе-
вание имеет наследственный характер, передается 

преимущественно аутосомно-доминантным путем, 
вызывается мутацией генов, влияющих на  обмен 
липопротеидов низкой плотности. В  результате 
у  человека с  рождения повышен уровень липопро-
теидов низкой плотности, что приводит к атероскле-
ротическому поражению сосудов, преимущественно 
коронарных артерий, и  клинической манифестации 
ишемической болезни сердца в молодом и даже дет-
ском возрасте.

Выполнение генетического исследования даже 
на  уровне панелей генов может иметь диагностиче-
скую ценность до  40% при  дилатационной кардио-
миопатии. В  настоящее время это считается эконо-
мически эффективным диагностическим подходом. 
Применение для молекулярно-генетической диагно-
стики методов с широким покрытием генома (полно-
геномное и  полноэкзомное секвенирование) позво-
ляет повысить диагностический выход на  десятки 
процентов. Обнаружение специфического гене-
тического субстрата (каузативного генетического 
варианта), объясняющего заболевание, может иметь 
важные последствия для клинического ведения, осо-
бенно для семейного каскадного скрининга, оптими-
зации медикаментозного лечения и улучшения стра-
тификации аритмического риска [8].

В статье приведено описание пациента с имплан-
тированной системой обхода левого желудочка 
Abbott HeartMate III на фоне хронической сердечной 
недостаточности при  дилатационном фенотипе кар-
диомиопатии в  сочетании с  гетерозиготной формой 
семейной гиперхолестеринемии с  полным молеку-
лярно-генетическим подтверждением диагноза.

Клинический случай. Девочка К., в 2022 г. (в воз-
расте 12  лет) была направлена на  обследование 
и наблюдение в Республиканский Центр липидоло-
гии для детей Детской республиканской клинической 
больницы, проведенные в  НМИЦ им.  академика 
Е.Н. Мешалкина для  оперативного лечения с  диа-
гнозом: «МКБ-10 [I42.0] Дилатационная кардио- 
миопатия. Недостаточность митрального клапана 
I степени. Состояние после операции (08.12.2021) 
имплантация системы обхода левого желудочка 
Abbott HeartMate III. Хроническая сердечная недо-
статочность 2А степени. Функциональный класс 
2. Гиперхолестеринемия (?). Сопутствующее забо-
левание: синдром Вольфа–Паркинсона–Уайта, 
манифестный. Пароксизмальная суправентрику-
лярная тахикардия. Экзогенно-конституциональное 
ожирение III степени. Органическое расстройство 
личности с  легким когнитивным и  умеренными 
эмоциональными нарушениями. Ночной энурез». 
От  родителя получено письменное добровольное 
информированное согласие на  публикацию описа-
ния клинического наблюдения.

При поступлении девочка предъявляла жалобы 
на  быструю утомляемость, чувство нехватки воз-
духа при  физической нагрузке, снижение аппетита, 
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которые она стала отмечать у  себя с  11-летнего воз-
раста. Родителей пациентки беспокоил имеющийся 
у ребенка повышенный уровень общего холестерина 
(7,32 ммоль/л при  норме до  5,3 ммоль/л, 95-й пер-
центиль для пола и возраста), который впервые обна-
ружили в 2021 г. [9].

При объективном осмотре рост пациентки состав-
лял 165 см, масса тела 86  кг (индекс массы тела 
31,6 кг/м2, z-score +2,11), что свидетельствует о нали-
чии ожирения. Обращал внимание послеоперацион-
ный келоидный рубец по передней срединной линии 
грудной клетки. Девочка имеет на  себе механиче-
ское устройство Abbott HeartMate с  небольшой сум-
кой с парой сменных аккумуляторов, подключаемых 
к аппарату с помощью выведенного в околопупочной 
области наружу кабеля. На  коже спины, конечно-
стей и  живота пациентки выявлены розовые стрии. 
При аускультации тоны сердца приглушены, ритмич-
ные, выслушивается шум аппарата Abbott HeartMate.

Анамнез жизни. Ребенок от  4-й беременности, 
протекавшей с токсикозом и анемией, третьих родов 
на сроке 39 нед. Масса тела при рождении 3600 г, дли-
ной тела 53 см, окружность головы 35 см, окружность 
груди 33 см. Была выписана из роддома с диагнозом 
«церебральная ишемия I степени, синдром возбужде-
ния, неонатальная желтуха». Физическое и  нервно-
психическое развитие на  первом году жизни было 
без особенностей.

Семейный анамнез отягощен по  сердечно-сосу-
дистым заболеваниям: отмечается повышенный уро-
вень общего холестерина у  матери  — 5,8 ммоль/л, 
принимает статины; у отца уровень общего холесте-
рина 8,7 ммоль/л, статины не  принимает; дедушка 
по  материнской линии умер в  возрасте 56  лет после 
третьего инфаркта миокарда.

Анамнез заболевания. В возрасте одного года была 
госпитализирована с  диагнозом «синдром Вольфа–
Паркинсона–Уайта (WPW)». На  электрокардио-
грамме (ЭКГ) регистрировались синусовый ритм, 
тахикардия с частотой сердечных сокращений (ЧСС) 
176–200 уд/мин, отклонение электрической оси 
сердца влево; феномен WPW, тип Б. Признаки повы-
шения электрической активности левого желудочка, 
выраженная электрическая альтерация желудочного 
комплекса.

Следующая госпитализация у ребенка произошла 
в возрасте 4 лет с диагнозом «энцефалопатия на фоне 
резидуально-органического поражения ЦНС. Дизар-
трия, смешанный тип. Общее недоразвитие речи IV 
уровня. «Сопутствующий диагноз»: полная блокада 
левой ножки пучка Гиса. Неспецифическое диффуз-
ное нарушение процесса реполяризации миокарда». 
На фоне лечения у девочки отмечена положительная 
динамика состояния центральной нервной системы 
в  виде улучшения звукопроизношения, расширения 
словарного запаса, появления интереса к  знаниям, 
улучшения мелкой моторики.

Дебют настоящего заболевания в возрасте 12 лет, 
когда ребенок был госпитализирован с  приступом 
ортодромной тахикардии, купированной внутривен-
ным введением аденозинтрифосфата. При  дальней-
шем обследовании по  результатам эхокардиографии 
впервые выявлены увеличение левых отделов сердца, 
систолическая миокардиальная дисфункция левого 
желудочка (фракция выброса по  методу Тейхольца 
составила 31–52% при норме более 60%), повышен-
ная трабекулярность левого желудочка, парашюто- 
образный митральный клапан, невыраженный стеноз 
и недостаточность митрального клапана.

Пациентка была направлена на  дальнейшее 
обследование и  лечение в НИИ кардиологии Том-
ского национального исследовательского медицин-
ского центра. На  ЭКГ у  ребенка зарегистрирован 
синусовый ритм с  ЧСС 91–111 уд/мин с  призна-
ками предвозбуждения желудочков. При эхокардио- 
графии обнаружена выраженная дилатация левых 
камер сердца (диаметр левого предсердия 51 мм, 
конечный диастолический объем левого желудочка 
323 см3, конечный систолический объем левого 
желудочка 216 см3) и  правого желудочка (диаметр 
правого желудочка 28 мм), снижение сократитель-
ной способности миокарда левого желудочка (фрак-
ция выброса левого желудочка по  Симпсону 30%), 
признаки некомпактного миокарда левого желу-
дочка, митральная регургитация III–IV степени, 
трикуспидальная регургитация I степени. При про-
ведении холтеровского мониторирования ЭКГ 
выявлены следующие особенности: синусовый ритм 
с  признаками преэкзитация, широкие (до  200  мс) 
деформированные комплексы QRS. В  анализах 
крови выявлены гиперхолестеринемия (общий 
холестерин 7,32 ммоль/л), повышение уровня лак-
татдегидрогеназы до 283 ед/л при норме до 250 ед/л, 
NT-proBNP 3190 пг/мл (при  норме до  200 пг/мл), 
тропонин I менее 0,01 нг/мл.

По итогам обследования выставлен диагноз: 
«нарушение ритма сердца: манифестный син-
дром WPW. Недифференцированная кардиоми-
опатия (дилатационный фенотип, ассоцииро-
ванный с  функционированием дополнительного 
предсердно-желудочкового соединения). Недоста-
точность митрального клапана III степени. Функ-
циональный класс II (NYHA). Экзогенно-консти-
туциональное ожирение II–III степени». Ребенок 
направлен на  плановую госпитализацию в  НМИЦ 
им.  акад.  Е.Н. Мешалкина с  целью определения 
дальнейшей тактики ведения и хирургического лече-
ния. При проведении магнитно-резонансной томо-
графии сердца выявлены расширение левых отделов 
сердца (конечный диастолический размер левого 
желудочка 79 мм, конечный систолический размер 
левого желудочка 77 мм), снижение сократитель-
ной способности миокарда левого желудочка (фрак-
ция выброса левого желудочка 18%), митральная 
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регургитация II степени, некомпактный миокард 
левого желудочка (повышенная трабекулярность 
миокарда левого желудочка по  передней стенке 
среднем уровне, по  нижней и  боковой стенкам 
на нижнем уровне). В лабораторных анализах крови 
NT-proBNP 258,9 пг/мл, что  свидетельствовало 
об эффективности консервативного лечения сердеч-
ной недостаточности. Учитывая наличие показаний 
к механической поддержке (дилатационная кардио-
миопатия, хроническая сердечная недостаточность, 
снижение фракции выброса левого желудочка 
до  15–18%, недостаточность митрального клапана 
III степени) ребенку была имплантирована система 
обхода левого желудочка Abbott HeartMate III.

Госпитализации для катамнестического наблюде-
ния после оперативного лечения состоялись через  2 
и  5  мес. Была выполнена оценка работы системы 
обхода левого желудочка, по  итогам которой сбоев 
не  обнаружено, место вывода питающего кабеля 
без  признаков воспаления и  других особенностей. 
Пациентка включена в  лист ожидания трансплан-
тации донорского органа. Выполнен забор крови 
на  HLA-типирование, cross-match-тест, назначена 
пероральная липидснижающая терапия в  виде атор-
вастатина 10 мг/сут.

Пациентка направлена в  Республиканский 
центр липидологии для  детей с  целью исключе-
ния наследственных нарушений липидного обмена 
и  определения тактики ведения. На  фоне терапии 
аторвастатином в  дозе 10 мг/сут уровень общего 
холестерина составил 5,04 ммоль/л, липопротеидов 
низкой плотности  — 3,43 ммоль/л, липопротеидов 
высокой плотности  — 1,05 ммоль/л, триглицери-
дов  — 1,32  ммоль/л. На  ЭКГ сохранялся феномен 
WPW, сопровождающийся блокадой левой ножки 
пучка Гиса, депрессией ST сегмента в  боковых 
отведениях до  1 мм, инверсией зубца Т в  нижних 
и  боковых отведениях. При  контрольной эхокар-
диографии на  фоне состояния после имплантации 
системы обхода левого желудочка системой Abbott 
HeartMate III существенной динамики показате-
лей не  выявлено: сохранялись значительная дила-
тация левых отделов сердца в  виде увеличенного 
конечного диастолического размера левого желу-
дочка до  80 мм, конечного диастолического объ-
ема до  246 мм, конечного систолического объема 
до  199 мм, выраженное снижение сократительной 
способности миокарда левого желудочка до  16% 
(по  Симпсону), недостаточность митрального кла-
пана I–II степеней, а  также гипертрофия миокарда 
левого желудочка с толщиной задней стенки и меж-
желудочковой перегородки до  10  мм (см. рисунок). 
При  суточном мониторировании ЭКГ регистриро-
вался синусовый ритм с феноменом WPW и призна-
ками внутрижелудоковой блокады.

В связи с  выявленной стойкой гиперхолестери-
немией, отягощенным семейным анамнезом по сер-

дечно-сосудистым заболеваниям, соответствием 
критериям Саймона Брума (Simon Broome Registry 
Criteria) для  диагностики семейной гиперхолесте-
ринемии пациентка была направлена на  молеку-
лярно-генетическое исследование. Методом мас-
сового параллельного секвенирования на  приборе 
Ion S5 на  материале ДНК клеток крови проведен 
анализ кодирующей последовательности 60 ядер-
ных генов, ассоциированных с  развитием дислипи-
демий. Данные секвенирования были обработаны 
с  помощью автоматизированной программы, вклю-
чающей выравнивание прочтений на  референсную 
последовательность генома человека (hg19). Список 
исследованных генов: ABCAI, ABCGI, ABCG5, ABCG8, 
AGPAT2, ALMSI, ANGPTL3, APOAI, APOA2, APOA4, 
APOA5, APOB, APOCI, APOC2, APOC3, APOE, APOH, 
BSCL2, CAVI, CAV2, CAVINI, CETP, CH2SH, CIDEC, 
CO02, CPT2, CREB3L3, GCK, GPDI, GPIHBPI, HNFIA, 
LCAT, LDLR, LDLRAPI, LIPA, LIPC, LIPE, LIPG, 
LMFI, LM. INA, LMNB2, LPA, LPL, MTTP, MYLIP, 
NPCI, NPCILI, NPC2, PCSK9, PLINI, PLTP, PPARA, 
PPARG, PPPIRI7, PYGM, SARIB, SCARBI, SLCOIBI, 
SLCOI B3, STAPI. Интегральная оценка покрытия 
панели составляет 95%. По  результатам массового 
параллельного панельного секвенирования 60  генов 
патогенных и  вероятно патогенных вариантов, 
соответствующих клинической картине пациента, 
не выявлено.

В связи с  имеющимися жалобами, отягощен-
ным семейным анамнезом, клиническими про-
явлениями хронической сердечной недостаточ-
ности, персистирующей гиперхолестеринемией, 
отрицательными результатами секвенирования 60 
генов принято решение о  проведении полногеном-
ного секвенирования ДНК методом секвенирова-
ния нового поколения NGS. Секвенирование всего 
генома проводили с  использованием платформы 
DNBSEQ-G400 с  FCL PE150 и  DNBSEQ-T7 с  FCL 
PE200 в соответствии с протоколом производителя. 
Был выявлен ранее не  описанный гетерозиготный 
вариант нуклеотидной последовательности в  гене 
TTN (см.  таблицу), приводящий к  сдвигу рамки 
считывания и  нарушению синтеза полноразмер-
ного белка. Гетерозиготные варианты в  гене TTN, 
в  том числе нарушающие синтез белка, описаны 
у пациентов, в частности с дилатационной и семей-
ной гипертрофической кардиомиопатией (OMIM: 
613765, OMIM: 604145). У  пациентки также обна-
ружен ранее не  описанный гетерозиготный вари-
ант нуклеотидной последовательности в гене LDLR 
(см. таблицу). Гетерозиготные варианты типа мис-
сенс в гене LDLR описаны у пациентов с семейной 
гиперхолестеринемией (OMIM: 143890). Других 
значимых изменений, соответствующих критериям 
поиска, не обнаружено.

Планируется проведение сегрегационного ана-
лиза в семье по методу Сенгера для валидации выяв-
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Таблица. Номенклатурное обозначение выявленного патогенного варианта при полногеномном секвенировании ДНК
Table. Nomenclature designation of the identified pathogenic variant in whole genome DNA sequencing

Ген Ассоциированное заболевание 
(OMIM) Изменение ДНК (HG38) (изменение белка) Зиготность (тип 

наследования)

Частота 
(gnomAD 

v3.1.1)

TTN

Дилатационная кардиомио-
патия, тип I G (613765);

Семейная гипертрофиче-
ская кардиомиопатия, тип 9 

(604145)

chr2:178583887CTCAGGTT>C
ENST00000589042.5:

c.65288 65294del
ENSP00000467141:
p.Lys21763Argfs* 12

 Гетерозигота 
(доминантный) 0

LDLR Семейная гиперхолестери-
немия, тип I (143890)

chr19:11116885 G>T 
ENST00000558518.6:

c.1732G>T
ENSP00000454071:

p.Val578Phe

Гетерозигота 
(доминантный, 
рецессивный)

0

Рисунок. Данные эхокардиографии, выполненной после имплантации системы обхода левого желудочка системой Abbott 
HeartMate (В-режим, 4-камерная позиция).
а — дилатация левых отделов сердца; в области верхушки левого желудочка лоцируется тонель заборной канюли; б — ди-
латация левых отделов сердца (В-режим, 4-камерная позиция): конечный диастолический размер левого желудочка 80 мм 
(М-режим), конечный диастолический объем левого желудочка 264 мл, конечный систолический объем левого желудочка 
221 мл, фракция выброса по Симпсону 26,6% (выраженная гипокинезия); в – М-режим, продольная парастернальная по-
зиция: дискинезия межжелудочковой перегородки.
Figure. Echocardiography performed after implantation of the Abbott HeartMate LV Bypass System (B-mode, 4-chamber position).
а — dilatation of the left parts of the heart; tunnel of the intake cannula is located in the apex of the left ventricle; б — dilatation 
of the left parts of the heart (B-mode, 4-chamber position). End diastolic size of the left ventricle is 80 mm (M-mode). End diastol-
ic volume of the left ventricle is 264 ml, end systolic volume of the left ventricle is 221 ml. The Simpson ejection fraction is 26.6%  
(hypokinesis); в — M-mode, longitudinal parasternal position. Dyskinesis of the interventricular septum.

а б

в
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ленных изменений и  подтверждения генетического 
варианта в  статусе de novo у  ребенка. Однако пол-
ное соответствие клинической картины у  ребенка 
с выявленными генетическими вариантами, а также 
качество и  плотность покрытия данного участка 
генома при секвенировании методом NGS, не остав-
ляют сомнений в  каузативности выявленных гене-
тических нарушений в  генах TTN и  LDLR для  дан-
ной больной.

Обсуждение

В данном клиническом случае на  основании 
жалоб, клинической картины, лабораторно-инстру-
ментальных данных и  результатов генетического 
исследования у  ребенка диагностированы семейная 
гиперхолестеринемия, гетерозиготная форма, дила-
тационная кардиомиопатия, манифестный синдром 
Вольфа–Паркинсона–Уайта, экзогенно-конститу-
циональное ожирение II–III степени, органическое 
расстройство личности с легким когнитивным и уме-
ренными эмоциональными нарушениями.

Дилатационная кардиомиопатия  — третья 
по  распространенности причина сердечной недо-
статочности у  детей и  наиболее частая причина 
пересадки сердца в педиатрии [10]. Стремительное 
развитие генетики и  секвенирования ДНК позво-
лили идентифицировать новые гены, каузативные 
варианты в  которых ассоциированы с  развитием 
дилатационной кардиомиопатии [11,12]. В 20–40% 
случаев дилатационная кардиомиопатия имеет 
семейный характер и  наследуется по  аутосомно-
доминантному типу, т.е. абсолютное большинство 
генетически детерминированных случаев отно-
сится к  спорадическим [13]. Наиболее часто дила-
тационная кардиомиопатия у  детей развивается 
в  связи с  возникновением генетической поломки 
в  гене TTN, которая составляет 15–25% от  всех 
генетических причин этого заболевания. Ген TTN 
(коннектин) кодирует синтез белка титина — круп-
нейшего из  одиночных пептидов  — и  содержит 
самое большое количество экзонов из всех извест-
ных генов. Титин  — это гигантский мышечный 
белок, который экспрессируется в  миокарде, ске-
летных мышцах и  занимает половину саркомера, 
а  также играет ключевую роль в  осуществлении 
мышечного сокращения.

Семейная гиперхолестеринемия  — генетическое 
заболевание, вызванное преимущественно ауто-
сомно-доминантными мутациями в  генах рецептора 
липопротеида низкой плотности (LDLR), аполипо-
ротеина В (APOB) и пропротеинконвертазы субтили-
зин/кексин 9-го типа (PCSK9), характеризующееся 
повышенным уровнем общего холестерина и  липо-
протеидов низкой плотности в  крови с  рождения, 
и,  как  следствие, преждевременным атеросклеро-
зом [14]. В  Российской Федерации гетерозиготная 
форма семейной гиперхолестеринемии регистриру-

ется у 1 из 108 обследованных [14]. Наиболее частой 
причиной развития семейной гиперхолестеринемии 
служит мутация в гене LDLR (85–95% случаев), кото-
рая была выявлена у  пациентки в  описанном нами 
случае [15].

Клинический прогноз у данной больной сомни-
тельный в  связи с  трудностью поиска донорского 
сердца для  конкретного ребенка указанных массо-
ростовых характеристик. Кроме того, генетиче-
ски обусловленная дилатационная кардиомиопа-
тия повышает риск рецидива заболевания после 
трансплантации сердца [16]. Повреждение мио-
карда в ходе основного заболевания, наличие арит-
мии в  виде синдрома Вольфа–Паркинсона–Уайта 
и  имплантированный аппарат механической под-
держки кровообращения в значительной мере повы-
шают риск тромбообразования. Гиперхолестерине-
мия также вносит свои неблагоприятные коррективы 
в  прогноз данного ребенка. В  мировой литературе 
описывают изменения в  миокарде у  детей с  пер-
вичной гиперхолестеринемией, в  частности гетеро- 
и  гомозиготной семейной гиперхолестеринемией. 
В ряде исследований показано, что у пациентов дет-
ского возраста с  семейной гиперхолестеринемией 
стенки левого желудочка толще, а его масса, индек-
сированная по  высоте (p=0,0008) и  по  площади 
поверхности тела (p <0,0001), значительно больше, 
чем у  детей контрольной группы. Эксперименталь-
ные исследования показали, что  высокий уровень 
холестерина может влиять на мембраны кардиомио- 
цитов и  приводить к  изменениям в  паттернах экс-
прессии изоформ тяжелых цепей миозина, и  таким 
образом приводя к  снижению сократительной спо-
собности миокарда. В  представленном нами кли-
ническом случае у пациентки обнаружена первично 
обусловленная кардиомиопатия ввиду наличия 
мутации в  гене TTN, что  само приводит к  измене-
нию архитектоники миокарда, а имеющаяся семей-
ная гиперхолестеринемия потенциально может вно-
сить дополнительный вклад в  течение заболевания 
у ребенка [17].

Заключение

С каждым годом генетическое тестирование 
играет все большую роль в  диагностике заболева-
ний. Это связано в  первую очередь с  существен-
ным увеличением удельного веса наследственных 
заболеваний в  структуре заболеваемости и  смерт-
ности детей. Представленное нами наблюдение 
собой первое в  отечественной литературе описа-
ние больного ребенка с  сочетанием генетически 
обусловленной кардиомиопатии дилатационного 
фенотипа и  гетерозиготной семейной гиперхоле-
стеринемии с ранее не описанными каузативными 
генетическими вариантами в  генах TTN и  LDLR 
с молекулярно-генетическим подтверждением диа-
гноза методом NGS.
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