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Актуальность. Митохондриальная патология — группа
наследственных заболеваний, вызванных дисфункцией ми-
тохондрий, ведущих к нарушениям энергетического обме-
на и поражению энергоёмких органов. Из-за полиморфизма
симптоматики возникают трудности в постановке диагноза.

Описание клинического случая. Больной 16 лет c мито-
хондриальной патологией — носитель нуклеотидного вари-
анта в гене MSTO1. В возрасте 3,5 мес при эхокардиографии
(ЭхоКГ) было выявлено открытое овальное окно. В возрас-
те 11 мес у больного отмечалась рвота без повышения темпе-
ратуры. При рентгенографии грудной клетки — выраженная
кардиомегалия, пневмония. После перелёта больного для го-
спитализации в стационар состояние ухудшилось, появился
гемипарез слева в связи с нарушением мозгового кровообра-
щения в бассейне средних мозговых артерий с двух сторон.
При ЭхоКГ выявлена дилатация левых отделов сердца. За-
стойные явления в малом круге кровообращения по данным
рентгенографии. В крови выявлен повышенный уровень лак-
тата. Обследован на частые мутации синдрома MELAS — не
обнаружены. В возрасте 2 лет при ЭЭГ был выявлен очаг эпи-
лептиморфной активности в левой лобно-центрально-темен-
но-височной области. В возрасте 3 лет у больного был диагно-
стирован нефротический синдром. В связи с лактат-ацидозом,
поражением сердца, перенес ённым инсультом, нефротиче-
ским синдромом проводился диагностический поиск этиоло-
гического фактора. Были исключены инфекционные, иммун-
ные заболевания, аминоацидопатии, органические ацидурии
и дефекты митохондриального β-окисления липидов. В воз-
расте 7 лет больному был проведён сиквенс митохондриаль-
ного генома, обнаружены мутации: в гене NC_012920.1 (MT-
ND1): c.9101T  >C — 4216Т >C , в гене NC_012920.1 (MT-ND2):

c.488А >G — 4917A >G. При полноэкзомном секвенировании
— установлен патогенный вариант с.661G >T в гене MSTO1 в
гетерозиготном состоянии с аутосомно-доминантным насле-
дованием. У матери были выявлены аналогичные мутации с
незначительной трабекулярностью левого желудочка и у се-
стры с некомпактным миокардом. Отец здоров. Ребёнок на-
блюдается у кардиолога с диагнозом: кардиомиопатия неклас-
сифицируемая, повышенная трабекулярность миокарда левого
желудочка; у невролога с постинсультной эпилепсией и дви-
гательными нарушениями в виде левостороннего гемипаре-
за, получает терапию, в том числе метаболическую, рекомен-
дованную при митохондриальной патологии, с положитель-
ной динамикой по клинической картине.

Заключение. Представленный клинический случай интере-
сен разнообразием клинических проявлений митохондриаль-
ной патологии в целом и в частности, связанных с мутациями
в гене MSTO1 661G >1 в гетерозиготном варианте.
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