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ВОЗМОЖНОСТИ ЭЛЕКТРОКАРДИОГРАФИЧЕСКИХ 
МЕТОДОВ ИССЛЕДОВАНИЯ В ДИАГНОСТИКЕ НОВОЙ МУТАЦИИ 
В ГЕНЕ KCNH2 (ДИАГНОСТИКА МУТАЦИИ В ГЕНЕ KCNH2 de novo)

А. Ш. Ревишвили, С. Ю. Сергуладзе, А. Ю. Григорьев, И. В. Проничева*

ФГБУ «Научный центр сердечно-сосудистой хирургии им. А. Н. Бакулева» (директор – академик РАН
и РАМН Л. А. Бокерия) РАМН, Москва

У пациентки с синкопальной формой синдрома удлиненного интервала Q–T выполнено стандартное
и многоканальное электрокардиографическое исследование (ЭКГ), суточное мониторирование ЭКГ
по Холтеру по 12 каналам, проведен сбор генеалогического анамнеза с оценкой электрокардиограмм
всех членов семьи, включая доступных дальних родственников, с выявлением случаев внезапной
смерти в семье. Молекулярно-генетическое исследование проводилось на образцах ДНК больной,
выделенной из лейкоцитов венозной крови стандартным методом с использованием набора реаген-
тов и протокола для выделения ДНК. Была проанализирована кодирующая последовательность гена
KCNH2 c прилегающими интронными областями. 
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Синдром удлиненного интервала Q–T

(LQTS) – наследственное заболевание с высоким

риском внезапной сердечной смерти (ВСС). Это

заболевание развивается вследствие мутаций

в генах, кодирующих сердечные ионные каналы

и ассоциированные с ними белки. Благодаря

прогрессу в области молекулярно-генетических

исследований, в настоящее время известно не ме-

нее 13 различных генетических форм синдрома

удлиненного интервала Q–T (см. таблицу), из ко-

торых первые три формы являются наиболее

частыми во всех этнических группах [1]. Каждый

вариант, помимо общих характеристик в виде

значительного удлинения интервала Q–T на ЭКГ,

приступов потери сознания на фоне желудочко-

вых аритмий типа «пируэт» и случаев внезапной

смерти в семьях, имеет ряд клинико-электро-

кардиографических особенностей, обусловлен-

ных спецификой электролитных нарушений.

Синдром LQTS встречается в популяции с часто-

той от 1:7000 до 1:5000 [4]. 

Несмотря на успехи, достигнутые в понимании

механизмов заболевания, и выделение клинико-

электрокардиографических критериев, выявление

пациентов, несущих мутацию, все еще представля-

ет определенные трудности. Это обусловлено воз-

можностью бессимптомного течения, отсутствием

семейного анамнеза, стертыми или транзиторны-

ми электрокардиографическими проявлениями.

Важную роль в подтверждении диагноза и выявле-

нии больных высокого риска ВСС играет своевре-

менная ДНК-диагностика. Около 37% пациентов

с фенотипом LQT1, 54% – с фенотипом LQT2

и 82% – с фенотипом LQT3 длительное время ос-

таются бессимптомными [7]. Такие пациенты мо-

гут наблюдаться невропатологами с диагнозом

«эпилепсия», сохраняя при этом риск развития

ВСС при первом синкопальном эпизоде. 

Синдром удлиненного интервала Q–T 2-го ти-

па (LQT2) является вторым по частоте генетичес-

ким вариантом синдрома и составляет 45% всех

случаев синдрома удлиненного интервала Q–T

с установленной генетической формой. Впервые

мутации в гене KCNH2 как причину удлинения

интервала Q–T выявили в 1995 г. M. E. Curran

и K. W. Timothy в шести неродственных семьях [2]. А
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Из проанализированных электрокардиографических особенностей заболевания морфология зубца Т
носила геноспецифичный характер только в отведениях V3–V4, наиболее часто такая морфология
встречается у пациентов с синдромом удлиненного интервала Q–T 2-го типа. Была проанализи-
рована специфика показателей вариабельности ритма сердца у больной в разное время суток.
Выявлено снижение ЧСС и удлинение Q–T в ранние утренние часы, их рассинхронизация в момент
действия провоцирующего фактора, что характерно для продромальных ритмов перед синкопе.
На основании изменения морфологии зубца Т на ЭКГ, изменения продолжительности интервала
Q–T и временных параметров вариабельности ритма сердца в момент действия провоцирующего
фактора (резкий звук) по данным суточного мониторирования ЭКГ по Холтеру было сделано предпо-
ложение о наличии дефектного гена, что было подтверждено с помощью молекулярно-генетической
диагностики. 
Таким образом, тщательный анализ фенотипических особенностей пациентов, а также особен-
ностей вариабельности ритма сердца в разное время суток выявляет признаки, позволяющие на
основе клинического анализа предположить наиболее вероятный генетический вариант заболева-
ния, а также оценить специфичность и чувствительность этих признаков. 

Ключевые слова: ген, мутация, электрокардиография, холтеровское мониторирование, синкопе,
внезапная сердечная смерть.

Standard and multichannel electrocardiography (ECG), 12 channel Holter ECG daily monitoring,
genealogic anamnesis acquisition and electrocardiograms assessment for every member of the family 
including available distant relations were carried out, cases of sudden death in the family were revealed.
Molecular genetic analysis was performed with DNA samples of the patient, isolated from leucocytes 
venous blood by standard technique using a set of reagents and protocol to isolate DNA. KCNH2 gene 
coding sequence with neighbouring intronic areas was analyzed. Out of analyzed electrocardiographic 
peculiarities of the disease T-wave morphology was of genetic specific nature only at the V3–V4 leads. 
Such morphology occurs in patients with syndrome of elongated Q–T interval of the 2 type. The particu-
larity of values for the heart rate variability in the patient at different times of the day was analyzed. 
The decrease of heart rate and Q–T prolongation in the morning hours, their unsynchronization at the
moment of the initiating agent that is typically for prodromal rhythms before fainting were detected. We made
a suggestion about the presence of defective gene that was confirmed by molecular genetic diag-nostics,
based on the changes of the T-wave morphology, changes of Q–T prolongation and temporary parame-
ters of heart rate variability at the moment of the initiating agent (sharp noise), according to Holter
ECG monitoring. 
Thus, a careful analysis of phenotypic peculiarities of patients, and also peculiarities of the heart rate vari-
ability at different times of the day detects the characteristics that allow us to suggest more probable ge-
netic type of the disease according to the clinical analysis and also to evaluate specificity and sensitivity
of these signs. 

Key words: gene, mutation, electrocardiography, Holter monitoring, syncope, sudden cardiac death.
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В настоящее время известно около 300 мутаций

в этом гене, однако ни одна из выявленных генети-

ческих замен не является частой. Большинство ге-

нетических вариантов были выявлены в единич-

ных неродственных семьях. Мутации в гене

KCNH2, кодирующем α-субъединицу калиевого

канала IKr, приводят к снижению ионного тока

через канал вследствие уменьшения общего ко-

личества быстрых калиевых каналов либо нару-

шения их функциональной активности. Среди

нуклеотидных замен преобладают миссенс-мута-

ции, которые проявляют себя либо как доминант-

негативные, либо приводят к снижению функции

белка. 

В настоящем сообщении представлено клини-

ческое наблюдение синдрома удлиненного интер-

вала Q–T 2-го типа, предположенного на основании

электрокардиографических методов исследования

у ребенка 15 лет, c последующим проведением

ДНК-диагностики и успешной верификации му-

тации в гене KCNH2. Заболевание диагностирова-

но в Научном центре сердечно-сосудистой хирур-

гии им. А. Н. Бакулева РАМН, куда ребенок был

направлен для обследования с целью уточнения

генеза приступов потери сознания. 

Родители пятнадцатилетней девочки обратились

в научно-поликлиническое отделение НЦССХ

с направляющим диагнозом: «вегетососудистая

дистония пубертатного периода с ведущим карди-

альным клиническим синдромом, перманентно-

пароксизмальное течение». Жалобы на головокру-

жения и периодические боли в области сердца.

С 2003 г. состоит на диспансерном учете у кардио-

лога и невролога с диагнозом «вегетососудистая

дистония с нарушениями ритма сердца в виде час-

тых предсердных экстрасистол», получала курсы

метаболической терапии без эффекта. Росла и раз-

вивалась в соответствии с возрастом. Профилакти-

ческие прививки проведены в декретированные

сроки, патологических реакций на них не было.

Из анамнеза заболевания установлено, что девочка

перенесла 2 эпизода синкопе в возрасте 10 и 11 лет

во время проживания на Крайнем Севере, которые

развивались без четкой связи с каким-либо прово-

цирующим фактором, преимущественно в утрен-

ние часы, не сопровождались тонико-клонически-

ми судорогами и непроизвольным мочеиспускани-

ем, в себя приходила самостоятельно через 15–20 с. 

Генеалогический анализ показал, что у отца

пробанда на ЭКГ покоя отмечено увеличение ин-

тервала Q–Tc (447 мс). При анализе электрокар-

диограмм матери, сестер (29 и 14 лет) пробанда па-

тологии не выявлено, интервал Q–T соответствует

нормальным значениям. Семейный анамнез по

внезапной смерти не отягощен. 

При обследовании отмечено, что ребенок имеет

физическое развитие правильное, гармоничное, рост

161 см, массу тела 51 кг. Кожные покровы и слизис-

тые чистые, бледно-розовые. Дермографизм медлен-

ный, розовый. Физикальный осмотр показал, чтоА
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Гены, ответственные за развитие различных генетических форм 
синдрома удлиненного интервала Q–T [1]

Гены, кодирующие субъединицы калиевых каналов

KCNQ1 11p15.5 KvLQT1 LQTS1 Wang Q., 1996

KCNH2 7q35-36 hERG LQTS2 Curran M. E., 1995

KCNE1 21q22.1 minK LQTS5 Bianchi L., 1999

KCNE2 21q22.1 MiRP1 LQTS6 Abbott G. W., 1999

KCNJ2 17q23-24.1 Kir2.1 LQTS7 Tristani-Firouzi M., 2002

KCNJ5 11q24 Kir3.4 LQTS13 Yang Y., 2010

Гены, кодирующие субъединицы натриевых каналов

SCN5A 3p25 Nav1.5 LQTS3 George A. L., 1995

SCN4B 11q23 Вспомогательная субъединица LQTS10 Medeiros-Domingo A., 2007

Гены, кодирующие субъединицы кальциевых каналов

CACNA1C 12p13.3 Cav1.2 LQTS9 Splawski I., 2004

CACNB2B 12p13.3 Cav1.2 SQTS5 Antzelevich C., 2010

Гены, кодирующие канал-ассоциированные белки

ANK2 4q25-q27 Анкирин B LQTS4 Mohler P. J., 2003

CAV3 3p25 Caveolin-3 LQTS9 McNally E. M., 1998

AKAP9 7q21-q22 Фиксирующий белок-9 
для A-киназы LQTS11 Chen L., 2007

SNTA1 20q11.2 Синтрофин А1 LQTS12 Ueda K., 2008

Ген Локус ИсточникБелок Форма LQTS
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границы сердца не изменены, тоны звучные, рит-

мичные, ЧСС 60 уд/мин, АД 100/60 мм рт. ст.,

пульс на бедренных артериях симметричный,

удовлетворительного наполнения. В позе Ром-

берга устойчива, пальценосовую пробу выполняет

правильно. 

Клинический анализ крови, биохимические

параметры крови, электролиты – без отклонений

от нормативных показателей. По результатам им-

мунологического, вирусологического исследова-

ния патологии не выявлено. 

На стандартной ЭКГ покоя – синусовая бради-

кардия с частотой желудочковых сокращений 65 в ми-

нуту, удлинение интервала Q–T до 460 мс (Q–Tc

445 мс), в отведениях V3–V4 отмечен двухфазный

зубец Т (рис. 1), в ортостазе – синусовый ритм,

ЧСС 70–75 уд/мин, Q–T 440 мс, (Q–Tc 435 мс);

периодически отмечались интервалы с альтерна-

цией зубца Т. 

Был использован метод суточного мониториро-

вания ЭКГ по Холтеру в течение 24 ч, во время ко-

торого выявлялись и изучались следующие пара-

метры: суточный ритм, суточная вариабельность

Q–T/Q–Tc, поведение интервала Q–T под дейст-

вием любых провоцирующих факторов (стресс,

физическая нагрузка, резкий звук), реакция ин-

тервала Q–T/Q–Tc на изменение частоты ритма,

желудочковая эктопическая активность, альтерна-

ция зубца Т, циркадный ритм, вариабельность

ритма сердца. 

В течение суток зарегистрирован синусовый

ритм со средней ЧСС 77 уд/мин, максимальной

ЧСС 160 уд/мин, минимальной ЧСС 48 уд/мин,

эпизоды дыхательной аритмии в дневные и ночные А
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Рис. 1. Электро-
кардиограмма
пробанда на си-
нусовом ритме
с частотой сер-
дечных сокраще-
ний 65 уд/мин
без фармакоте-
рапии
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часы, эпизоды синусовой брадикардии в утренние

часы. Задержки атриовентрикулярного проведе-

ния не выявлено. Альтернация зубца Т выявлена

в ранние утренние часы и в момент резких звуков.

Продолжительность интервала Q–T на минималь-

ной ЧСС (за 10 с) 52 уд/мин составила 465 мс

(Q–Tc 410 мс); на ЧСС 160 уд/мин Q–T составил

380 мс (Q–Tc 340 мс). Колебания интервала Q–Tc

варьировали от 340 до 530 мс в течение суток.

Показатели дисперсии интервала Q–T (Q–Td) со-

ставили 87 ± 7,2 мс, Q–Tdc – 68 ± 4,5 мс. Макси-

мальное удлинение интервала Q–Tc до 530 мс за-

фиксировано в утренние часы, согласно анализу

активности ребенка, в момент звонка будильника

и последующего звонка в дверь (рис. 2). Изучались

показатели Mean (среднее значение всех R–R-ин-

тервалов, т. е. величина, обратная средней ЧСС)

и SDNN (стандартное отклонение всех анализиру-

емых R–R-интервалов), которые отражают анализ

следующих друг за другом интервалов R–R. Анализ

продолжительности R–R-интервала и продолжи-

тельности интервала Q–T непосредственно в мо-

мент звонков показал рассинхронизацию между

базовой ЧСС и длительностью интервала Q–T –

на фоне снижения длины R–R-интервала (относи-

тельное увеличение ЧСС) отмечалось увеличение

Q–T с 518 до 610 мс. В течение остального дневно-

го времени отмечалась относительно позитивная

корреляция среднего уровня ЧСС (Mean 734,5)

с продолжительностью интервала Q–T. Также от-

мечено снижение среднесуточных показателей

SDNN до 146 мс и рNN50 до 23,7 мс. 

Анализ вариабельности ритма сердца выявил

снижение функции концентрации ритма (rMSSD

45,6 мс) в ранние утренние часы. Циркадный ин-

декс был рассчитан как отношение средней днев-

ной к средней ночной ЧСС и составил 1,38 у. е. 

Желудочковой эктопической активности не

выявлено. Зарегистрировано 108 наджелудоч-

ковых экстрасистол с различными интервалами

сцепления. 

Эхокардиографическое исследование не вы-

явило дилатации полостей сердца, клапанной па-

тологии или нарушений сократимости миокарда

левого желудочка. Диастолическая функция обоих

желудочков сохранена. Выпот в перикард не обна-

ружен, ФВ 68%. 

Таким образом, при анамнестическом и клини-

ко-инструментальном обследовании у ребенка бы-

ло выявлено удлинение интервала Q–T, синкопаль-

ные состояния, характерный ЭКГ-паттерн (двух-

фазный зубец Т), изменение поведения интервала

Q–T под действием фактора, обычно провоцирую-

щего синкопе у пациентов с синдромом удлиненно-

го интервала Q–T 2-го типа, изменение показателей

временного анализа вариабельности ритма сердца

в ранние утренние часы на фоне брадикардии

и в момент действия провоцирующего фактора. А
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Рис. 2. Фрагмент суточного мониторирования ЭКГ по Холтеру, на котором зафиксировано максимальное
удлинение Q–Tc (до 530 мс)
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После тщательного анализа вышеуказанных ре-

зультатов в качестве вероятного кандидатного гена

был предложен ген KCNH2. Проведена ДНК-диа-

гностика, в 7-м экзоне гена KCNH2 верифициро-

вана ранее не описанная нуклеотидная замена,

приводящая к изменению аминокислотной по-

следовательности – замене лизина на аспарагино-

вую кислоту в положении 638 – мутация K638N

(рис. 3). Учитывая клиническую картину, эту заме-

ну можно с большой долей вероятности считать

мутацией de novo. 

Назначен обзидан в дозе 20 мг × 2 раза в сутки,

панангин 1 табл. × 3 раза в сутки под контролем

сывороточного калия. На фоне антиаритмической

терапии был достигнут терапевтический эффект

в виде уменьшения продолжительности интервала

Q–T и Q–Tc на ЭКГ покоя, нормализация морфо-

логии зубца Т (рис. 4). На фоне приема бета-бло-

катора уровень глюкозы в крови оставался в преде-

лах нормы. 

При повторном суточном мониторировании

ЭКГ по Холтеру на фоне приема обзидана отмече-

но незначительное снижение циркадного индекса

(до 1,34) по сравнению с исходным. 

При анализе вариабельности ритма сердца об-

ращала на себя внимание нормализация показате-

лей SDNN (182,3) в сочетании с нормальными

значениями Mean (814,5). Максимальная продол-

жительность Q–Tc составила 430 мс в ночное вре-

мя, при этом наблюдалась позитивная корреляция

длительности интервала Q–T с уровнем парасим-

патической активности (pNN50 37,3 мс). Показа-

тели дисперсии интервала Q–T (Q–Td) составили

68±7,2 мс, Q–Tdc – 54±3,5 мс. 

При последующем мониторинге маркеров

и факторов риска, имеющих неблагоприятное

прогностическое значение у больных с cиндромом

удлиненного интервала Q–T, таких показателей,
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Рис. 4. Синусовый ритм с частотой сердечных сокращений 63 уд/мин, Q–T 390 мс на ЭКГ покоя на фоне
терапии

Рис. 3. Схема α-субъединицы калиевого канала IKr,
кодируемого геном KCNH2, с указанием верифици-
рованной мутации K638N

K638N

21 65S43
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как устойчивая синусовая брадикардия, интервал

Q–Tс на ЭКГ покоя, превышающий 460 мс, же-

лудочковые экстрасистолы высоких градаций по

Лауну, ригидность циркадного ритма, выявлено

не было. Была продолжена антиаритмическая те-

рапия и прием препаратов калия под динамичес-

ким контролем, родители ознакомлены со спис-

ком препаратов, индуцирующих удлинение интер-

вала Q–T.

Важным инструментом, позволяющим предпо-

ложить молекулярно-генетический вариант забо-

левания, является персональный и семейный

анамнез заболевания. Факторы, провоцирующие

синкопальные состояния (в случае синкопальной

формы заболевания), и известные обстоятельства

смерти кровных родственников в семьях с синд-

ромом удлиненного интервала Q–T также могут

быть использованы для формирования начальной

гипотезы о молекулярно-генетической причине

заболевания. 

При синдроме удлиненного интервала Q–T

2-го типа синкопальные состояния провоцируют-

ся резким звуковым сигналом, на ЭКГ покоя отме-

чаются характерные нарушения реполяризации

(отрицательные, двугорбые или двухфазные зуб-

цы Т) [1]. В нашем случае отсутствовали анамнес-

тические данные о связи синкопе с провоциру-

ющими факторами; характерный ЭКГ-паттерн,

выявленный при обследовании, возможно, имел

транзиторный характер и не был отмечен ранее,

однако его наличие позволило предположить гене-

тическую природу заболевания. 

Дальнейшее внимательное изучение поведения

интервала Q–T в момент действия определенного

провоцирующего фактора и сразу после прекра-

щения этого действия также предоставляет ин-

формацию о возможном заинтересованном гене.

Быстрое ухудшение реполяризации в ответ на рез-

кий стимул (в нашем случае им оказались звонки)

с последующей нормализацией является особен-

ностью синдрома удлиненного интервала Q–T 2-го

типа. Показано, что именно у пациентов с этим ти-

пом заболевания наблюдается развитие синко-

пальных состояний на неожиданное воздействие

(резкий звуковой раздражитель) [1]. 

У пациентов с синкопальной формой отмечает-

ся парадоксальное снижение всех параметров вре-

менного анализа вариабельности ритма на фоне

ригидной синусовой брадикардии, что свидетель-

ствует о специфичности вегетативного поражения

с признаками вегетативной денервации сердца.

Ригидность циркадного ритма со снижением цир-

кадного индекса менее 1,2 характерна для больных

с наиболее тяжелой синкопальной формой заболе-

вания с прогрессирующим поражением вагосим-

патической регуляции, что клинически ассоции-

руется с высоким риском развития жизнеугрожаю-

щих аритмий и ВСС [3, 6]. 

В нашем случае снижение показателя rMSSD

в ранние утренние часы может свидетельствовать

о росте вегетативной блокады сердца. Показатель

rMSSD отражает степень различия продолжитель-

ности двух соседних интервалов R–R, и при увели-

чении этой разницы, например, в случае синусо-

вой аритмии, значения rMSSD будут более высо-

кими. Значительное снижение rMSSD может быть

проявлением развивающегося феномена «каскада»

и ассоциируется с развитием жизнеугрожающих

желудочковых аритмий. 

При раздельном анализе раннего периода суток

выявлено уменьшение показателей Mean и увели-

чение продолжительности интервала Q–T, в этот

же период зафиксирована альтернация зубца Т.

Показано, что альтернация зубца Т чаще регистри-

руется в утренние часы и во время ее возникнове-

ния нарушается синхронизация между базовой

ЧСС и продолжительностью интервала Q–T, уве-

личивается вариабельность интервала Q–T, что

в целом отражает высокий уровень электрической

нестабильности миокарда [6]. Также отмечено

снижение корреляции продолжительности интер-

вала Q–T c уровнем парасимпатической активнос-

ти (снижение pNN50) в заинтересованный период

времени. Таким образом, анализ параметров вари-

абельности ритма у нашей больной в ранние ут-

ренние часы и в момент действия провоцирующе-

го фактора можно интерпретировать как снижение

вегетативного контроля над процессами реполя-

ризации, что способствует развитию жизнеугрожа-

ющих аритмий. 

Данный случай представляется интересным

в плане возможностей определения кандидатного

гена с помощью электрокардиографических мето-

дов исследования. Наиболее значимыми триггер-

ными факторами для корректного предсказания

в данной ситуации явились реакция пациентки на

резкий звук и оценка показателей временного ана-

лиза вариабельности ритма сердца в ранние утрен-

ние часы. Последующая ДНК-диагностика под-

твердила наличие мутации в предполагаемом гене.

Известно, что гены, мутации в которых приводят

к развитию первичных аритмий, как правило, име-

ют значительную протяженность. Например, раз-

мер мРНК гена SCN5A превышает 6 kb, мРНК ге-

нов KCNQ1 и KCNH2 составляет около 4 kb [2].

При этом отсутствие частых мутаций и значитель-

ная протяженность интронов заставляют анализи-

ровать каждый экзон с прилегающими интронны-

ми областями независимо. Такой подход, хотя

и обеспечивает возможность выявления мутаций,

приводит к значительному увеличению стоимости

и времени исследования. Предварительный анализА
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электрокардиограмм пробанда, равно как и семей-

ное электрокардиографическое обследование,

включая доступных дальних родственников, повы-

шает точность идентификации генотипа и спо-

собен упростить генетическое сканирование, если

предположить для начального исследования из-

менения в определенном гене. Молекулярно-гене-

тическую диагностику в нашем случае следует

считать поздней, так как заболевание могло быть

выявлено ранее на основании данных ЭКГ про-

банда и отца. 

Холтеровское мониторирование позволяет ус-

тановить значения максимальной продолжитель-

ности интервала Q–T. Продолжительность интер-

вала Q–T, по данным холтеровского мониториро-

вания, не должна превышать 400 мс у детей

раннего, 460 мс у детей дошкольного, 480 мс у де-

тей старшего возраста и 500 мс у взрослых [3]. Сле-

дует отметить, что критерии удлинения интервала

Q–T (по данным холтеровского мониторирования)

не входят в диагностические критерии, предло-

женные P. J. Schwartz (1985, 1993 г.). Важным пока-

зателем, который позволяет оценить прогноз забо-

левания, является дисперсия интервала Q–T

(Q–Td) и ее корригированные значения (Q–Tcd).

Эти параметры отражают не характеристики раз-

личных молекулярно-генетических типов заболе-

вания, а прогностическое значение конкретной

мутации, что позволяет определиться с преимуще-

ственным терапевтическим или хирургическим

направлением в лечении пациента [6, 7]. Показате-

ли дисперсии интервала Q–T до и после начала

фармакотерапии также говорят за медикаментоз-

ное ведение в нашем случае. 

Лечение заболевания заключается в назначе-

нии бета-блокаторов с целью стабилизации интер-

вала Q–T и предупреждения желудочковых арит-

мий, имплантации электрокардиостимулятора для

контроля брадикардии, в том числе медикамен-

тозно индуцированной, и имплантации кардио-

вертера-дефибриллятора с целью предупреждения

жизнеугрожающих желудочковых аритмий. При-

близительно у 80% пациентов отмечено симпто-

матическое облегчение на фармакотерапии [5].

Фармакологическая терапия может быть не только

профилактической. Показано, что комбинирован-

ное использование бета-блокаторов с препаратами

калия (спиронолактон, хлорид калия) и препарата-

ми, открывающими калиевые каналы, приводит

к 24% укорочению Q–Tс у пациентов со 2-м и 6-м

типами синдрома удлиненного интервала Q–T [5, 8]. 

У нашей пациентки назначение бета-блокатора

позволило уменьшить продолжительность интер-

валов Q–T и Q–Tc. Кроме того, было отмечено

снижение выраженности характерных для синд-

рома удлиненного интервала Q–T 2-го типа нару-

шений морфологии зубца Т. При этом было вы-

явлено сохранение частотной зависимости интер-

вала Q–T, который укорачивался при учащении

синусового ритма. В совокупности вышеуказан-

ные признаки являются прогностически благо-

приятными. 

В конце нашего исследования хотелось бы за-

метить, что у пациентов с выявленными мутация-

ми в ответственных генах должны быть индивиду-

ально выявлены предикторы развития жизнеугро-

жающих состояний и определен риск развития

ВСС в каждом конкретном случае. В первичном

обследовании на наличие факторов риска нужда-

ются также все кровные родственники пробанда.

Пациенты, не отнесенные в группу высокого рис-

ка по ВСС, у которых отсутствуют имплантиро-

ванные устройства, тем не менее, должны длитель-

ное время находиться под наблюдением специа-

листов. Достоверный контроль эффективности

профилактических курсов возможен только на ос-

нове мониторинга индивидуальных факторов

риска ВСС, выявленных у каждого конкретного

пациента. Динамический контроль уникальных

для каждого больного маркеров риска ВСС поз-

воляет наиболее эффективно проводить коррек-

цию терапии. 

Тактика лечения была основана на существую-

щих рекомендациях с учетом индивидуальных осо-

бенностей пациентки. Девочка нуждается в дина-

мическом наблюдении, включающем мониториро-

вание основных маркеров риска ВСС. Необходимо

молекулярно-генетическое обследование всех до-

ступных членов семьи и определение генетическо-

го риска при планировании беременностей.

Клинические проявления синдрома удлинен-

ного интервала Q–T в значительной части случаев

носят геноспецифический характер, и наиболее

значимыми показателями, позволяющими пред-

положить молекулярно-генетическую форму забо-

левания, являются морфология зубца Т на ЭКГ

и факторы, провоцирующие синкопальные состо-

яния. Однако клинические проявления различных

генетических форм могут перекрываться, возмож-

ны малосимптомные варианты течения заболева-

ния, и в настоящее время корректная диагностика

подтипов синдрома удлиненного интервала Q–T

по-прежнему возможна только при условии моле-

кулярно-генетического подтверждения. 

Наибольшим качественным своеобразием кли-

нической картины характеризуется синкопаль-

ная форма синдрома удлиненного интервала Q–T

2-го типа. Несмотря на выявленные различия

между молекулярно-генетическими типами забо-

левания, подобные гипотезы требуют обязатель-

ной верификации молекулярно-генетическими

методами, так как ни один из клинических, анам- А
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нестических или инструментальных параметров

не обладает абсолютной чувствительностью и спе-

цифичностью. 

Число известных генов, мутации в которых

приводят к синдрому удлиненного интервала Q–T,

непрерывно расширяется. В настоящее время по-

лучено большое количество данных о геноспеци-

фических особенностях протекания заболевания,

различной эффективности разных классов анти-

аритмических препаратов, показаниях к хирурги-

ческому лечению, разной степени риска развития

ВСС. Содружественное определение степени рис-

ка ВСС с помощью клинических и молекулярно-

генетических методов исследования позволяет

своевременно назначить лечение и избежать ос-

ложнений, проводить профилактику жизнеугро-

жающих аритмий у больных с латентной и мало-

симптомной формами заболевания. 
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