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Введение 
Согласно определению группы экспертов евро-

пейского кардиологического общества, принятого в
2003 г., кардиомиопатии – это «гетерогенная группа
заболеваний, ассоциированная с механической или
электрической дисфункцией, обычно сопровождаю-
щихся гипертрофией миокарда или дилатацией камер
сердца и развивающихся вследствие различных при-
чин, но чаще имеющих генетическую природу» [1]. Ги-
пертрофическая кардиомиопатия (ГКМП) занимает осо-
бое место среди кардиомиопатий. В отличие от про-
чих видов ГКМП характеризуется не только нормаль-
ной, но и сверхнормальной сократимостью левого же-
лудочка (ЛЖ). Распространенность заболевания в по-
пуляции составляет 0,2%, или 1 случай на 500 чело-
век. Наиболее узнаваемой разновидностью ГКМП яв-

ляется ассиметричная гипертрофия межжелудочковой
перегородки (МЖП) с обструкцией выходного тракта
ЛЖ или без такового. Однако существуют и другие, реже
встречающиеся и менее известные формы ГКМП: с рав-
номерным утолщением стенок ЛЖ (концентрический
вариант); верхушечный вариант ГКМП; гипертрофия
серединных отделов МЖП с формированием сре-
динной внутрижелудочковой обструкции; без утол-
щения стенок (эксцентрический вариант) [1, 2].

Этиологии и патогенез 
гипертрофической кардиомиопатии

Морфологическим субстратом ГКМП при всех ва-
риантах является увеличение числа и объема кардио-
миоцитов и их дезориентация. Эти изменения в соче-
тании с участками фиброза на фоне патологической ги-
пертрофии миокарда и сужением  интрамуральных  ко-
ронарных сосудов создают условия для возникновения
желудочковых нарушений ритма сердца. В основе
этих аритмий лежит механизм «re-entry», что связано
с высоким риском развития внезапной сердечной
смерти [2-5].

Клиническая картина ГКМП с ассиметричной ги-
пертрофией ЛЖ определяется степенью обструкции вы-
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ходного тракта ЛЖ, выраженностью диастолической дис-
функции ЛЖ, наличием нарушений ритма и степенью
дисфункции митрального клапана. Степень обструкции
при переднесистолическом движении структур мит-
рального клапана может усиливать сопутствующее
удлинение створок на фоне их миксоматозной деге-
нерации [4]. 

Симптоматика верхушечного варианта ГКМП и
кардиомиопатии с равномерной гипертрофией мио-
карда ЛЖ еще менее специфична. Заподозрить дан-
ные варианты можно на основании наличия призна-
ков гипертрофии ЛЖ (ГЛЖ) в отсутствие объективных
причин ее развития, а подтвердить подозрения – уже
по результатам эхокардиографии (Эхо-КГ), либо дру-
гих визуализирующих методик (компьютерная то-
мография и магниторезонансная томография сердца).
В рутинной клинической практике утолщение миокарда
более 15 мм у пациентов без артериальной гипер-
тензии, стеноза аортального клапана или коарктации
аорты является основанием для подозрения на ГКМП
[1,6]. Вместе с тем, толщина миокарда в ряде случа-
ев может быть меньше. Например, мутация в гене тро-
понина Т может быть ассоциирована с отсутствием или
незначительной гипертрофией миокарда, но сопря-
жена с высоким риском развития внезапной сердеч-
ной смерти [7-9]. При неочевидной гипертрофии и по-
дозрении на ГКМП диагноз устанавливают после
проведения генетического анализа [1, 4, 8].

В настоящее время не подлежит сомнению наслед-
ственный фактор развития ГКМП. Для заболевания ха-
рактерен аутосомно-доминантный тип наследования.
Частота клинических проявлений генетического дефекта
(пенетрантность) неполная и увеличивается с возрас-
том: в возрасте 10-29 лет – у 55% носителей генов, в
возрасте 30-49 лет – у 75%, у носителей генов в воз-
расте старше 50 лет – у 95% [1, 10, 11]. Большинство
мутаций локализуются в генах саркомерных белков, та-
ких как α-тропонин, тропонины Т, I и С, миозинсвязы-
вающий белок С, регуляторные легкие цепи миозина,
эссенциальные легкие цепи миозина, сердечный актин,
тайтин и тяжелые цепи сердечного α-миозина. 

Интерес представляет отсутствие у 40% пациентов
с ГКМП мутаций в генах саркомерных белков при на-
личии мутаций митохондриальной или ядерной ДНК.
Заболевания, клинически неотличимые от ГКМП без му-
таций в генах саркомеров, в основе которых лежат иные
нарушения, называются фенокопиями ГКМП. Фено-
копии ГКМП могут быть обусловлены: дефектом ядер-
ной ДНК с аутосомно-доминантным или аутосомно-
рецессивным Х-сцепленным наследованием; дефектами
митохондриальных ДНК; дефектами, связанными с на-
рушением углеводного обмена веществ в кардиомио-
ците; структурными аномалиями белков кардиомиоцита
[8, 12-14]. Наиболее часто встречается аутосомно-ре-

цессивный тип наследования, при котором заболева-
ния имеют характерные фенотипические проявления и
легко диагностируются по сочетанию ГКМП с экстра-
кардиальной патологией.

Разновидности гипертрофической 
кардиомиопатии

Существует 12 известных разновидностей феноко-
пий ГКМП. К первой относят дефицит NADH-коэнзим-
Q-редуктазы. Клиническая картина представлена асим-
метричной ГКМП на фоне мышечной слабости, ум-
ственной отсталости, офтальмоплегии и лактатацидо-
зии. При биопсии скелетной мышцы выявляют «ragged-
red» волокна, а также накопление липидов и пара-
кристаллов в митохондриях.

Для второй фенокопии ГКМП характерен дефицит
цитохрома В. В клинических проявлениях заболевания
доминируют признаки ГКМП с появлением фатальных
желудочковых тахикардий и фибрилляции желудочков.
При биопсии миокарда у таких пациентов выявляют
«причудливую» дилатацию митохондрий.

У больных с третьим видом выявляют дефицит ци-
тохром-С-оксидазы. Заболевание проявляется сим-
метричной ГКМП на фоне артериальной гипотонии. К
особенностям относят такие клинические проявле-
ния, как лактатацидоз, мышечную слабость и наруше-
ние функции почек.

Дефицит митохондриальной АТФ-азы является при-
чиной четвертой фенокопии. У больных, как правило,
развивается симметричная ГКМП и энцефаломиопатия
при прогрессирующей мышечной слабости.

При пятом виде фенокопии ГКМП характерен де-
фицит АА3-протеина цитохрома. Характерными при-
знаками патологии служат отложения большого коли-
чества липидов и гликогена в митохондриях в кар-
диомиоцитах и клетках скелетной мускулатуры. У боль-
ных развивается генерализованная мышечная гипото-
ния и лактатацидоз.

Х-сцеплённая КМП с аномальными митохондрия-
ми при шестом виде фенокопии приводит к раннему
развитию ХСН с частыми летальными исходами в тече-
ние года. При аутопсии выявляется гипертрофия и
дилатация камер сердца в сочетании с эндокардиаль-
ным фиброэлостозом. В биоптате мышцы сердца на-
ходят циркулярной формы кристы и накопление в
митохондриях плотных телец и гликогена.

Митохондриальная миопатия и врождённая ката-
ракта ассоциированы с седьмой фенокопией ГКМП. По-
мимо признаков симметричной ГКМП к клиническим
проявлениям относятся метаболический ацидоз, мио-
патический профиль электроэнцефалограммы и врож-
дённая катаракта. В биоптате миокарда и скелетных
мышцах находят увеличение числа митохондрий с
аномалиями строения крист. В миоцитах скелетной мус-
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кулатуры и кардиомиоцитах содержится много включе-
ний с избыточным содержанием гликогена.

К восьмой фенокопии относятся случаи, когда сим-
метричная ГКМП сочетается с митохондриальной мио-
патией и инфарктом мозга. Отличительной особен-
ностью данного фенотипа служит частое сочетание
повторных инсультов с миотонией. Нередко заболева-
ние осложняется нарушениями ритма. Как правило, это
синдром WPW или желудочковые тахикардии.

Дефицит длинных цепей ацил-СоА-дегидрогеназы
приводит к развитию девятой фенокопии. У пациентов
с данной патологией помимо признаков симметричной
ГКМП присутствуют жалобы на генерализованную мы-
шечную слабость.

Недостаток пируваткарбоксилазы и пируватдегид-
рогеназы сопутствует, соответственно, десятой и один-
надцатой фенокопии ГКМП. Клинические проявления
этих заболеваний схожи. У больных выявляется за-
держка умственного и физического развития, гипото-
ния, ацидоз. При эхокардиографии выявляют сим-
метричную гипертрофию миокарда.

Причиной двенадцатого вида фенокопии ГКМП
(болезни Фабри) является дефицит фермента альфа-
G4-галактозидазы. Так как ген альфа-галактозидазы 
А локализован на длинном плече Х-хромосомы 
Xq22 ® q24, заболевание наследуется по Х-сцеплен-
ному рецессивному типу. Соответственно, патология бы-
вает только у лиц мужского пола. В клинике доминируют
кожные проявления (ангиокератомы), сосудистые по-
ражения сердца и головного мозга. Часто развивается
хроническая болезнь почек. Картина ГКМП представ-
лена симметричной гипертрофией миокарда.

У большинства больных, страдающих ГКМП, со-
стояние длительно остается стабильным, что, однако,
не снижает опасности внезапного развития жизнеуг-
рожающих нарушений сердечного ритма и внезапной
смерти.

Очень редко (в 2-9% случаев)  исходом ГКМП бы-
вает расширение полостей сердца, истончение миокарда
и снижение сократительной функции ЛЖ вплоть до раз-
вития состояния, неотличимого от дилатационной кар-
диомиопатии (ДКМП). В таких случаях в клиниче-
ской картине преобладают проявления прогресси-
рующей систолической сердечной недостаточности.

При первом контакте с пациентом, предположи-
тельно страдающим ГКМП, необходимо исключить
фенокопию ГКМП. Особую актуальность представляют
заболевания, при которых назначают заместительную
терапию. Например, у пациентов с болезнью Фабри при-
менение заместительной ферментативной терапии
(агалзидаза-αи -β) на ранних этапах предотвращает раз-
витие заболевания, а на стадии развернутых клиниче-
ских проявлений способствует регрессу морфологи-
ческих изменений. 

Если заместительной терапии не разработано, фе-
нокопии ГКМП, в отличие от саркомерных вариантов,
имеют тенденцию к злокачественному  и быстротечному
течению с дилатацией полостей и нарушением систо-
лической функции ЛЖ. При несвоевременной кор-
рекции нарушений клеточной энергетики, в том числе,
при развитии воспалительных изменений в миокарде,
у больных развивается быстрая декомпенсация сер-
дечной недостаточности. Наряду с нарастанием степе-
ни гипертрофии развивается миогенная дилатация
ЛЖ, снижается сократительная способность миокарда,
возникают клинические признаки недостаточности
кровообращения. Кроме того, развитие заболеваний
характеризуется высокой частотой таких экстракарди-
альных осложнений, как хроническая почечная недо-
статочность, миопатии и неврологические осложнения.

Ниже представлены два клинических случая, де-
монстрирующих достаточно редкие варианты тече-
ния ГКМП.

Клинический случай 1
У пациента Б., 23 лет, в возрасте 11 лет был диаг-

ностирован семейный вариант ГКМП. Из анамнеза
известно, что отец умер внезапно в возрасте 40 лет, пред-
положительно, от повторного ИМ. Подтверждающей ме-
дицинской документации нет. У двух родных братьев
также выявлена ГКМП. До 16 лет пациент жалоб не
предъявлял. В период полового созревания появились
жалобы на сердцебиение. В возрасте 16 лет при су-
точном мониторировании ЭКГ были зарегистрирова-
ны пробежка из 3 комплексов наджелудочковой тахи-
кардии и одиночная мономорфная желудочковая экс-
трасистолия. С этого времени пациенту были реко-
мендованы ограничение физических нагрузок, мето-
пролол 25 мг 2 приема в день и дилтиазем 40 мг 3 прие-
ма в день. 

До возраста 21 года состояние оставалось относи-
тельно стабильным. Клинические проявления хрони-
ческой сердечной недостаточности (ХСН) соответ-
ствовали I ФК (NYHA). В сентябре 2011 г. у пациента
впервые возникло синкопальное состояние. При 
Эхо-КГ в сравнении с данными от 2007 г. была отмечена
отрицательная динамика: размеры ЛЖ резко уве-
личились, глобальная сократимость снизилась (табл. 1),
признаки обструкции выходного тракта отсутствовали.
Это послужило поводом для отмены дилтиазема. На
фоне приема метопролола по 12,5 мг 2 р при суточном
мониторировании ЭКГ зарегистрированы признаки
дисфункции синусового узла, проявляющейся паузами
до 2,9 сек, миграцией водителя ритма по предсердиям
с частотой от 32 до 60 в мин. В течение сут были заре-
гистрированы эпизод предсердной тахикардии с ча-
стотой 117 в мин, частая желудочковая экстрасистолия,
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неустойчивые пробежки желудочковой тахикардии, про-
должительные участки альтернации зубца Т. Учитывая,
что пациент перенес остеомиелит большеберцовой
кости в возрасте 9 лет, для исключения вторичной
КМП ему было произведено исследование биоптата
брюшного жира. При исследовании признаков ами-
лоидоза выявлено не было.

В июне 2012 г. пациенту был имплантирован кар-
диовертер-дефибриллятор с функцией 2-х камерно-
го электрокардиостимулятора и выполнена эндомио-
кардиальная биопсия, подтвердившая морфологиче-
ские признаки ГКМП. С этого момента было назначе-
но медикаментозное лечение, включавшее двухкрат-
ный прием метопролола сукцината по 12,5 мг, одно-
кратный прием 2,5 мг периндоприла, однократный при-
ем 25 мг эплеренона и двукратный прием 35 мг три-
метазидина. На фоне приема данных препаратов с июня
по сентябрь 2012 г. сердечная недостаточность соот-
ветствовала II ф.к. (NYHA).

В сентябре 2012 г. произошло прогрессирование ХСН
до III ф.к.: у пациента появились одышка при мини-
мальном физическом усилии, иногда – в положении
лежа, ощущение сердцебиения, резко выраженная
общая слабость, повышенная утомляемость, похудание.
Отмечена тенденция к гипотонии. В биохимическом ана-
лизе при 2-х кратном измерении отмечается повыше-
ние уровня тропонина-Т в 100 раз относительно нор-
мального уровня (948,8пг/мл; 1309 пг/мл), повышение
уровня КФК МВ в 4 раза (15, 46 нг/мл; 14,79 нг/мл).
При эхокардиографическом исследовании были вы-
явлены очаговые изменения миокарда ЛЖ в области
нижней стенки в виде истончения и акинезии, даль-
нейшая дилатация и снижение сократительной функ-
ции ЛЖ, формирование относительной митральной ре-

гургитации II степени и рост легочной гипертензии
(табл. 1). Пациенту была выполнена коронарная ан-
гиография, которая не выявила никаких изменений в
крупных коронарных сосудах. Тест на болезнь Фабри
был отрицательный.

Медикаментозное лечение с октября 2012 г. включа-
ла в себя назначение метопролола сукцината по 12,5
мг дважды в день с дальнейшей титрацией дозы, ра-
миприл 5 мг однократно, торасемида 2,5 мг однократно
утром, эплеренона 25 мг однократно утром, кардио-
магнила 75 мг однократно и мексикора 100 мг трех-
кратно в течение месяца.

Последняя госпитализация была в феврале 2013 г.
по причине декомпенсации ХСН. При поступлении
пациент предъявлял жалобы на одышку в состоянии по-
коя, усиливавшуюся при минимальной физической на-
грузке, пароксизмальную ночную одышку, ощущения
сердцебиения, выраженную общую слабость. На вто-
рые сутки госпитализации развился отек легких с низ-
ким артериальным давлением, что послужило поводом
для перевода пациента в отделение реанимации и ин-
тенсивной терапии. На фоне массивной инотропной те-
рапии, включавшей в себя комбинацию дофамина с до-
бутамином и левосименданом, проводили внутри-
артериальную баллонную контрпульсацию. При эхо-
кардиографическом исследовании была выявлена ди-
латация всех полостей с отчетливыми зонами истончения
и акинезии миокарда в области нижних отделов на се-
рединном и базальном уровнях, а также снижение гло-
бальной сократимости левого желудочка (рис. 1). В
области верхушки и боковой стенки визуализировалась
выраженная трабекулярность с соотношением ком-
пактного и некомпактного слоев, равным 2 (рис. 2). Тол-
щина миокарда составила 16 мм. Дилатация левого же-

Параметр Время исследования 

2006 Октябрь 2011 Июнь 2012 Январь 2013 Февраль 2013

ЛЖд, мм 46 59 69 73 76

ЛЖс, мм 28 34 47 55 63

МЖП, мм 18 18 20 20 18

ЗС, мм 21 20 20 18 17

ФВ, % (М-режим) 70 53 59 47 34

ФВ, % (В-режим) 70 55 55 50 45

Градиент давления в ВТ ЛЖ, 

мм рт. ст. 18 8 6 5 5

МР, степень I I-II II II-III IV

ЛП, мм 41 40 46 60 62

ДЛА, мм рт. ст. 25 30 48 58 75
ЛЖд – диаметр левого желудочка в диастолу; ЛЖс – диаметр левого желудочка в систолу; МЖП – толщина межжелудочковой перегородки; ЗС – толщина задней стенки
левого желудочка; ФВ – фракция выброса; ВТ ЛЖ – выходной тракт левого желудочка; МР – митральная регургитация; ЛП – переднезадний размер левого предсердия;
ДЛА – давление в легочной артерии

Таблица 1. Динамика эхокардиографических показателей с 2006 по 2013 гг.
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лудочка сопровождалась тяжелой относительной мит-
ральной недостаточностью с забросом потока регур-
гитации в легочные вены. Расчетное давление в ЛА со-
ставило около 75 мм рт. ст. Трикуспидальная регурги-
тация соответствовала 3 ст. 

Несмотря на проводимую интенсивную терапию, па-
циент умер на 4-е сут госпитализации при явлениях отека
легких. Признаков миокардита по данным гистологи-
ческого исследования выявлено не было. 

Клинический случай 2
Больной П., 19 лет, впервые был госпитализирован

в связи внезапно появившимся приступом сердце-
биения. На ЭКГ зарегистрирована нерегулярная тахи-
кардия с широкими комплексами QRS. Приступ прошел
самостоятельно. При дифференциальной диагности-
ке установлена фибрилляция предсердий (ФП) с про-
ведением через добавочный путь с частотой желудоч-
ковых ответов 300 в мин и более. По данным Эхо-КГ
была выявлена асимметричная ГЛЖ (межжелудочко-
вая перегородка 20 мм, задняя стенка 13 мм) без при-
знаков обструкции выходного тракта ЛЖ. Размеры ка-
мер были не увеличены.

В дальнейшем пациент наблюдался с диагнозом
ГКМП: асимметричная гипертрофия МЖП, не-
обструктивный вариант. Синдром WPW: пароксиз-
мальная форма ФП.

Из семейного анамнеза было известно, что мать боль-
ного страдала ДКМП. Заболевание осложнялось по-
стоянной формой ФП. Развившийся синдром Фреде-
рика в итоге потребовал имплантации постоянного элек-
трокардиостимулятора. Между тем, причиной леталь-
ного исхода было вовсе не заболевание сердца: жен-

щина умерла в возрасте 46 лет от острого нарушения
мозгового кровообращения. 

Пациент в течение 1,5 лет получал медикаментоз-
ное лечение кордароном в дозе 200 мг/сут. ЭКГ оста-
валась характерной для одного из вариантов ассимет-
ричной ГЛЖ: высокоамплитудные зубцы R в I и в левых
прекардиальных отведениях с очень глубокими отри-
цательными зубцами Т. Через 1,5 года впервые в жиз-
ни у пациента стали наблюдаться обморочные состоя-
ния. Во время одного эпизода потери сознания на ЭКГ
регистрировали эпизоды асистолии желудочков до 5 с
на фоне трепетания предсердий. Атриовентрикулярная
блокада с приступами МЭС послужила показанием к им-
плантации постоянного электрокардиостимулятора в ре-
жиме VVI.

Спустя год, в возрасте 21 года, пациент поступил в
стационар с декомпенсацией ХСН. Пациент предъявлял
жалобы на тяжелую одышку при минимальной физи-
ческой нагрузке и выраженные периферические отеки.
При Эхо-КГ были обнаружены дилатация и дисфунк-
ция ЛЖ, относительное истончение стенок ЛЖ. Во вре-
мя госпитализации пациент умер от тромбоэмболии в
сосуды ствола мозга. Неожиданными стали результаты
гистологического исследования, при котором были
выявлены признаки гигантоклеточного миокардита.

Приведенные клинические случаи демонстрируют
относительно редкие варианты течения ГКМП с фор-
мированием дилатации и систолической дисфункции
ЛЖ. В первом случае нельзя исключить фенокопию
ГКМП, возможно, Х-сцеплённую КМП с аномальными
митохондриями. Во втором случае выявлен гистоло-
гически подтвержденный миокардит. Однако наслед-
ственный анамнез свидетельствует о фоновом генети-

Рисунок 1. Эхограмма – парастернальная позиция, сече-
ние по короткой оси на уровне папиллярных
мышц. Относительное истончение миокарда
в области нижней стенки (отмечено стрелкой)

Рисунок 2. Эхограмма – парастернальное сечение по ко-
роткой оси на уровне верхушки. Выраженная
трабекулярность в области передней и боко-
вой стенок (отмечена стрелками), с соотно-
шением некомпактного и компактного слоев,
равным 2
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ческом дефекте. Генетический анализ, к сожалению, не
был выполнен ни в одном из случаев, поэтому нет дан-
ных в пользу или против истинной саркомерной ГКМП.
Указание в наследственном анамнезе на случаи смер-
ти родственников в молодом возрасте исходно является
отягощающим обстоятельством и предиктором небла-
гоприятного течения заболевания. 

Заключение 
В результате можно сделать вывод, что подозрение

на фенокопии ГКМП, протекающие с ранней дилата-

цией полостей и развитием систолической дисфунк-
ции ЛЖ, возможно, требует более агрессивного под-
хода к лечению с широким применением ресинхро-
низирующей терапии, вспомогательных портативных
устройств поддержания кровообращения и ранней по-
становки таких пациентов в лист ожидания на транс-
плантацию сердца. 

Конфликт интересов. Все авторы заявляют об от-
сутствии потенциального конфликта интересов, тре-
бующего раскрытия в данной статье.
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