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Актуальность. Рестриктивная кардиомиопатия (РКМП) опре-
деляется как патологическое состояние, характеризующееся ре-
стриктивной физиологией желудочков при наличии нормально-
го или уменьшенного диастолического объёма (одного или обо-
их желудочков), нормального или уменьшенного систолического 
объёма и нормальной толщины стенки желудочка. РКМП — это 
редкая кардиомиопатия (КМП), при которой нарушается рассла-
бление желудочков в диастолу и нарастает сердечная недостаточ-
ность. Единственным эффективным способом лечения является 
трансплантация сердца у детей. РКМП — полиэтиологическое за-
болевание, преимущественно генетической природы, что требу-
ет ранней генетической диагностики для прогнозирования лече-
ния и подготовки ребёнка к трансплантации сердца. При РКМП 
чаще всего встречаются патогенные варианты в генах, кодирую-
щих саркомерные и цитосклетные белки: MYH7, ACTC, MYBPC3, 
TNNI3 и TNNT2. В США на долю РКМП и других недилатацион-
ных или гипертрофических КМП приходится до 3% среди всех 
КМП у детей (до 18 лет). В России в настоящее время точных 
данных по распространённости РКМП не описано.

Цель: определить доли РКМП и КМП с рестриктивным ти-
пом гемодинамики среди всех случаев генетически обусловлен-
ных КМП и установить относительные частоты и спектр нуклео-
тидных вариантов генома у обследованных детей. 

Материалы и методы. Обследовано 619 детей с КМП. Всем 
детям проводилось молекулярно-генетическое исследование тар-
гетных областей 408 генов, ответственных за развитие различных 
КМП и каналопатий, методом массового параллельного секве-
нирования.

Результаты. Установлено, что у 30 детей с РКМП (сред-
ний возраст 8 лет 3,5 мес, медиана возраста 7 лет 8 мес) в 19 раз-
личных генах было выявлено 37 нуклеотидных вариантов, 18 из 
которых были описаны ранее как патогенные. У 19 (63,3%) де-
тей были выявлены нуклеотидные варианты в генах саркомеров, 
тогда как нуклеотидные варианты в других генах встретились 
у 11 (36,7%) детей. Нуклеотидные варианты в одном гене бы-
ли выявлены у 23 (76,7%) детей, тогда как варианты в несколь-
ких генах были обнаружены нами у 7 (23,3%) детей. Чаще дру-
гих встречались варианты в гене TNNI3. Они были выявлены у 
7 (23,3%) детей с РКМП и представлены пятью различными ну-
клеотидными вариантами в гене TNNI3. По 4 варианта обнаруже-
но в генах TPM1 и MYH7, по 3 варианта — в генах FLNC и DES, 
2 нуклеотидных варианта найдены в гене TNNT2 и по одному ну-
клеотидному варианту в генах DSG2, FHL1, JUP, LMNA, LZTR1, 

MYBPC3, MYL2, NEBL, PRKAG2, PTPN11, RYR2, TBX20 и 
VCL. Лишь 3 мутации — c.575G>A и c.509G>A в гене TNNI3 и 
c.484G>A в гене MYL2 — были выявлены нами дважды, тогда 
как остальные нуклеотидные варианты были уникальными, что 
говорит о большой генетической гетерогенности детей с РКМП.

Заключение. Впервые в России определены относительные ча-
стоты и спектр патогенных вариантов генома в группе детей с РКМП.

     

                             
                                              
              
                                     
             
                                                    
                                               

                                            
            

                                                     
                                                            
                                                           
                                                             
                

                                                        
                                                             
                                                           
                                                             
                                                           
                                                             
                                                          
                                                            
                                                                 
                                                                 
                                                            
                                                             
                                                              
                                                              
                                                            
                                                             
                                                             
                                                            
                                                             
                                                             
                                                               
                                                            
                                                            
                                                            
                                                         
                                                                
                                                              
                                                           
                                                           
                                                          
                                                              
                                                            

                                                      
                                                           
                                                           
                                           

     


