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Среди заболеваний сердечно-сосудистой сис-

темы нарушения сердечного ритма занимают осо-

бое место. К заболеваниям с высоким риском вне-

запной смерти относится синдром удлиненного

интервала Q–T (СУИ Q–T). 

Ранее считалось, что наличие СУИ Q–T явля-

ется фактором крайне высокого риска внезапной

смерти, однако на сегодняшний день заболевание

рассматривается как нарушение ритма сердца, ко-

торое носит более распространенный характер

среди населения, чем предполагалось ранее, но

сопровождается меньшей летальностью.

Клинически СУИ Q–T характеризуется удли-

нением интервала Q–T (Q–Tc) на 12-канальной

ЭКГ, синкопальными состояниями и внезапной

сердечной смертью в результате жизнеугрожаю-

щей желудочковой тахикардии типа пируэт («tor-

sades de pointes»), которая обычно провоцируется
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физическими нагрузками, эмоциональными по-

трясениями или внезапным звуком. 

Молекулярные открытия 1990-х годов, сделан-

ные M. Keating и J. Towbin, а также данные реест-

ров больных с СУИ Q–T, содержащие характерис-

тики различных фенотипов пациентов, собранные

под руководством A. Moss и P. Schwartz, показали

фундаментальные молекулярно-генетические ас-

пекты, лежащие в основе функциональной актив-

ности сердечных ионных каналов. 

Научно-исследовательский опыт последних

десятилетий позволяет сегодня проводить молеку-

лярно-генетическое типирование СУИ Q–T, что

дает возможность более эффективно оценивать

риск внезапной сердечной смерти и разрабаты-

вать подходы к эффективному лечению. 

Тем не менее основой клинической оценки

СУИ Q–T остаются тщательный анализ анамнеза

заболевания, жизни, внезапного случая смерти в

семье, а также оценка электрокардиограммы и су-

точного мониторирования ЭКГ по Холтеру про-

банда. 

ИСТОРИЧЕСКАЯ СПРАВКА 

Врожденный СУИ Q–T был впервые описан в

1856 г. T. Meisser как внезапный случай смерти мо-

лодого человека, в семье которого еще двое близ-

ких умерли при аналогичных обстоятельствах. В

1957 г. A. Jervell и F. Lange-Nielsen диагностирова-

ли CУИ Q–T в норвежской семье, в которой у чет-

верых из шести детей имелись удлиненный интервал

Q–Т на электрокардиограмме, врожденная ней-

росенсорная тугоухость, случаи потери созна-

ния; трое из них умерли внезапно в возрасте 4, 5

и 9 лет соответственно [14]. Аналогичный клини-

ческий синдром внезапной смерти во время фи-

зической нагрузки и эмоционального пережива-

ния, но без врожденной глухоты был описан 

С. Romano [17] и О. С. Ward [23] в начале 1960-х гг.

Эти две клинические разновидности СУИ Q–T

стали известны как Jervell–Lange-Nielsen syn-

drome и Romano–Ward syndrome. Последний

представляет собой крайне редкое заболевание с

аутосомно-рецессивным типом наследования

[14]. К 2006 г. было известно не более 200 таких па-

циентов. Патология отличается неблагоприятным

прогнозом при естественном течении. 

ЭПИДЕМИОЛОГИЯ 
И РАСПРОСТРАНЕННОСТЬ 

Распространенность заболевания до конца не

выяснена, поскольку эпидемиологические про-

спективные исследования начаты сравнительно

недавно. В США, по последним данным, получе-

на более высокая частота встречаемости синдрома,

чем ранее, – приблизительно 1 случай на 5000 че-

ловек [21]. При этом ежегодно в США погибают

около 3000–4000 детей, подростков, молодых лю-

дей c диагнозом «синдром удлиненного интервала

Q–T». В то же время в Италии опубликованы дан-

ные, позволяющие предполагать, что распростра-

ненность заболевания может быть еще выше – 

1 случай на 2000–3000 новорожденных [11], что

подтверждается результатами аутопсии детей

грудного возраста с синдромом внезапной смер-

ти [20]. 

Врожденная форма заболевания – синдром Ро-

мано–Уорда – является самой распространенной

формой СУИ Q–T, частота ее встречаемости – 

1 случай на 10 000 населения, при этом наследует-

ся синдром по аутосомно-доминантному типу [17]. 

Среди многообразных молекулярно-генетичес-

ких форм CУИ Q–T особое место принадлежит

трем вариантам, при которых наряду с удлинением

интервала Q–T имеется поражение других органов

и систем: синдром Джервелла–Ланге–Нильсена

(сочетание СУИ Q–T c нейросенсорной тугоухос-

тью), синдром Андерсена–Тавила (СУИ Q–T c по-

лиморфной желудочковой тахикардией, периоди-

ческими параличами и скелетными аномалиями) и

синдром Тимоти (СУИ Q–T в сочетании с пораже-

нием сердечно-сосудистой системы, АВ-блокадой

II степени, пороками сердца, сопряженными с

синдактилией, транзиторными метаболическими

нарушениями, аномалиями психического и умст-

венного развития, иммунодефицитными состоя-

ниями). Приведенные варианты СУИ Q–T насле-

дуются по аутосомно-рецессивному типу и

отличаются крайне низкой встречаемостью, так,

по последним данным, синдром Тимоти описан у

22 пациентов во всем мире. Все три названные

формы СУИ Q–T отличают от остальных особенно

злокачественное течение и крайне высокий риск

внезапной смерти в раннем возрасте [1, 22]. 

Проведенный в последние годы анализ внезап-

ной сердечной смерти населения показал, что в

60% случаев причиной является развитие жизне-

угрожающих аритмий сердца [2]. 

На сегодняшний день проблема внезапной

смерти считается одной из приоритетных в кли-

нической медицине. 

МОЛЕКУЛЯРНАЯ ГЕНЕТИКА 

Установлено, что с точки зрения патогенети-

ческих механизмов CУИ Q–T возникает в ре-

зультате сотни мутаций в 10 различных генах,

кодирующих белки регуляции калиевых и натри-

евых каналов миокарда. В 75% случаев, когда на-

личие СУИ Q–T было подтверждено генетичес-

ки, синдром был обусловлен мутациями в генах,

кодирующих калиевые каналы, при этом изме-

нения могут быть в альфа- и бета-субъединицах, А
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обеспечивающих полноценную работу данного

канала. 

Следует отметить, что в структуре заболевания

мутации в гене натриевого канала составляют

около 15%. 

Мутации в любом из 10 генов могут привести к

развитию заболевания. 

LQ–T1 встречается в 30–35% случаев и кодиру-

ется геном КСNQ1, молекулярной мишенью ко-

торого является альфа-субъединица калиевого ка-

нала [12]. LQ–T2 представлен в 25–30% случаев,

ответственным геном при данном варианте тече-

ния заболевания является KCNH2, кодирующий

альфа-субъединицу калиевого канала. LQ–T3

подтвержден в 15% случаев, а мутации возникают

в гене натриевого канала SCN5A. При LQ–T4 му-

тации происходят в гене АnkB, который ответст-

венен за структурный белок мембраны анкирин В.

LQ–T5, LQ–T6 кодируются генами КCNЕ1 и

КCNЕ2, которые поддерживают работу бета-субъ-

единицы калиевого канала [18]. 

Сложные мультисистемные синдромы, вклю-

чающие СУИ Q–T, представлены генами, ответст-

венными за работу ионных каналов. Синдром Ан-

дерсена–Тавила, который принят как вариант

LQ–T7, представлен геном KCNJ2, отвечающим

за альфа-cубъединицу калиевого канала. Синдром

Тимоти известен как LQ–T8, обусловлен мутация-

ми в CACNIC альфа-субъединицы кальциевого

канала L-типа. При LQ–T9 мутации происходят в

гене, кодирующем структурный белок мембраны

кавеолин. LQ–T10-функциональная недостаточ-

ность возникает в результате дисфункции бета-

субъединицы натриевого канала. 

Функциональные изменения белковых субъ-

единиц ионных каналов нарушают трансмембран-

ный транспорт, способствуя формированию ран-

ней постдеполяризации, гетерогенности репо-

ляризации миокарда желудочков и пусковой ак-

тивности [10]. 

В настоящее время актуальной задачей остает-

ся установление связи между функциональным

состоянием центральной нервной системы и ано-

мальными электрофизиологическими механизма-

ми возбуждения миокарда. Сопряженность био-

электрической нестабильности миокарда и мозга

у пациентов с СУИ Q–T может быть обоснована

молекулярно-генетическими и электрофизиоло-

гическими исследованиями, подтверждающими

заинтересованность одних и тех же калиевых, на-

триевых, кальциевых каналов электрогенеза этих

двух жизненно важных органов [7]. 

КЛИНИЧЕСКИЕ ПРИЗНАКИ 

Варианты клинического проявления CУИ Q–T

могут быть различными, например асимптома-

тичное течение на протяжении всей жизни или

внезапный случай смерти в младенчестве. Извест-

но, что приблизительно 50% больных с генетичес-

ки доказанным течением СУИ Q–T никогда не бу-

дут иметь симптомов болезни [10, 18]. Для

пациентов, у которых в состоянии покоя не реги-

стрируется удлинение интервала Q–Т, характерно

скрытое течение СУИ Q–T. 

Клиническая диагностика синдрома удлинен-

ного интервала Q–T остается для врача трудной

задачей. Это связано с выраженной клинической

гетерогенностью заболевания. Основными кли-

нико-электрокардиографическими признаками

СУИ Q–T являются: удлинение интервала Q–T

при проведении стандартной ЭКГ, эпизоды поте-

ри сознания, связанные с физической или психо-

эмоциональной нагрузкой вследствие полиморф-

ной желудочковой тахикардии. 

Случаи потери сознания у больных с СУИ Q–T

связаны с развитием злокачественной аритмии,

наиболее часто – с полиморфной желудочковой

тахикардией типа «torsades de pointes». Стрессор-

ные воздействия, такие как эмоциональное воз-

буждение, высокая физическая активность, явля-

ются аритмогенными факторами для больных с

СУИ Q–T. Все больные, имевшие хотя бы один

эпизод синкопе, должны быть отнесены к группе

повышенного риска по внезапной сердечной

смерти [2]. Частота рецидивов жизнеугрожающих

желудочковых аритмий колеблется в пределах

3–5% в год. С возрастом частота синкопе умень-

шается, заболевание приобретает менее злокаче-

ственное течение. Продолжительность потери со-

знания составляет приблизительно 1–2 мин, но в

отдельных случаях может быть больше. У 50%

больных с синкопальной формой приступ сопро-

вождается судорогами с непроизвольным мочеис-

пусканием, реже дефекацией. Наличие судорог

служит критерием тяжести синкопе. Частота и

продолжительность синкопе являются критерия-

ми тяжести заболевания, однако обращает на себя

внимание тот факт, что смерть может наступить во

время первого случая потери сознания. Это дикту-

ет необходимость определения степени риска вне-

запной смерти как при наличии синкопальной,

так и бессинкопальной формы синдрома. 

Первично синкопальная форма встречается у

35–40% больных. Большинство пациентов (60%

случаев) имеют удлинение интервала Q–T на ЭКГ

в отсутствие приступов потери сознания, хотя со

временем некоторые больные с изначально бес-

синкопальной формой заболевания начинают те-

рять сознание. 

Однако спектр клинических проявлений син-

дрома значительно шире, чем предполагалось

ранее. А
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В настоящее время выделяют несколько кли-

нических вариантов течения заболевания: синкопе

и удлинение интервала Q–T; изолированное удли-

нение Q–T; синкопе при отсутствии удлинения

Q–T; скрытая форма заболевания. Последний ва-

риант указывает на отсутствие очевидных важных

фенотипических проявлений заболевания и пред-

полагает наличие нестабильного миокарда [6]. 

Только комплексная оценка факторов риска у

всех членов пораженной семьи позволяет с высо-

кой степенью вероятности диагностировать скры-

то протекающее заболевание. 

Клиника синкопальных состояний, протекаю-

щих с судорожным компонентом, сходная с эпи-

лептическим припадком, затрудняет дифферен-

циальный диагноз. Между эпилептическим и

аритмогенным пароксизмами, однако, имеются

отличия. Основным отличительным признаком

считается быстрое восстановление сознания, хо-

рошей пространственно-временной ориентации

после окончания приступа. В межприступный пе-

риод основными жалобами больных являются го-

ловокружение, головная боль, ощущение сердце-

биения, боли в области сердца, нарушение сна. 

У части больных с бессинкопальной формой

синдрома во время физического или эмоциональ-

ного напряжения возникают внезапная слабость,

потемнение в глазах, сердцебиение, которые рас-

цениваются как предсинкопальные состояния. 

При анализе факторов, провоцирующих син-

копе, было установлено, что у 38% больных при-

ступ регистрировался на фоне сильного эмоцио-

нального возбуждения, в 48% случаев его

провоцировала физическая нагрузка, в 22% – пла-

вание, у 16% больных он происходил во время

пробуждения от ночного сна, в 5% случаев – был

реакцией на звуковой раздражитель. Таким обра-

зом, физическая активность и эмоциональное

возбуждение являются провоцирующими аритмо-

генными факторами при СУИ Q–T. 

ХАРАКТЕРНОЕ СООТНОШЕНИЕ МЕЖДУ
ГЕНОТИПОМ И ФЕНОТИПОМ 

Многообразие фенотипов CУИ Q–T обуслов-

лено лежащей в его основе генетической гетеро-

генностью [19]. 

Генетическая гетерогенность СУИ Q–T опре-

деляет вариабельность фенотипа. Установлены

провоцирующие факторы и специфические ЭКГ-

паттерны для различных вариантов синдрома. 

У больных с наиболее распространенным гене-

тическим вариантом – LQ–T1 физическая нагрузка

и сильное эмоциональное возбуждение являются

основными причинами развития аритмогенных

синкопе. Провоцирующим фактором может быть

бег, испуг, гнев, раздражение и тревога. Интересно,

что плавание оказывается геноспецифическим

аритмогенным триггером, связанным почти всегда 

с LQ–Т1 [9,16]. За небольшим исключением, все

больные с СУИ Q–T с клиническими проявлениями

и внезапным случаем смерти в семье имеют мутации

в гене KCNQ1 [9]. Мутации в KCNQ1 вызывают на-

рушение IKs-канала, который отвечает за симпати-

ческую иннервацию сердца и адекватную продол-

жительность потенциала действия по отношению к

частоте сердечных сокращений, поэтому в норме ре-

гистрируется укорочение интервала Q–T в ответ на

повышение сердечного ритма. При патологии Q–Тс

активно удлиняется во время физической нагрузки,

возникает ранняя постдеполяризация, которая со-

пряжена с развитием желудочковой тахикардии. Ха-

рактерными изменениями на электрокардиограмме

при LQ–T1 являются увеличение продолжительнос-

ти интервала Q–Т и морфология зубца Т в виде по-

логой волны [3, 4]. 

Резкий звуковой раздражитель, такой как зво-

нок телефона или звонок будильника, является

типичным триггером при LQ–T2, который сопря-

жен с мутацией гена KCNH2 [22]. В период ново-

рожденности риск внезапной смерти отмечается

чаще при LQ–Т2 (16%), чем при LQ–Т1 (менее

1%) [13, 15]. В 15% случаев сердечные приступы,

связанные с LQ–Т2, возникают во время состоя-

ния покоя или сна. У пациентов с LQ–T2 был вы-

явлен характерный электрокардиографический

паттерн: расщепленный или двугорбый зубец Т в

левых прекардиальных отведениях [4]. 

Высокий риск потери сознания, внезапной

смерти во время сна или в состоянии покоя харак-

терен для больных с мутациями в гене SCN5A, ко-

дирующем натриевый канал [5, 19, 24], что свойст-

венно для LQ–T3. В результате таких мутаций

нарушается инактивация натриевого канала и фор-

мируется персистирующий поздний натриевый по-

ток, отсутствующий в норме. Постоянный приток

натрия в клетки приводит к неполной реполяриза-

ции мембраны, ее гипервозбудимости, увеличению

продолжительности потенциала действия [3]. 

Лежащий в основе синдрома генотип опреде-

ляет клинические проявления заболевания [13].

Семьи с вариантами течения синдрома LQ–Т1 и

LQ–Т2 составляют приблизительно 60–70%, и

риск возникновения сердечных приступов у них

выше, чем у больных с LQ–T3. Однако леталь-

ность от злокачественной аритмии оказывается

самой высокой при LQ–Т3. 

МОЛЕКУЛЯРНОЕ ГЕНЕТИЧЕСКОЕ 
ТЕСТИРОВАНИЕ

Диагностика CУИ Q–T в настоящее время ос-

тается сложной проблемой, поскольку возможны

различные варианты течения заболевания, в том А
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числе практически бессимптомное течение, с ми-

нимальными электрокардиографическими прояв-

лениями, при котором остается высокий риск раз-

вития жизнеугрожающих аритмий. Использование

современных молекулярно-диагностических тех-

нологий позволяет более эффективно оценивать

риск ВСС и разрабатывать подходы к современно-

му лечению. 

Результаты исследований, посвященных кана-

лопатиям, были впервые опубликованы в 1995 г. в

обзоре о врожденном синдроме удлиненного ин-

тервала Q–T, подготовленном лабораторией Keat,

на страницах журнала «Cell». Авторы отмечали,

что СУИ Q–T – генетически детерминированное

заболевание, обусловленное мутациями в генах,

кодирующих трансмембранные белки ион-селек-

тивных каналов [18, 22]. Эти основополагающие

открытия позволили внедрить ДНК-диагностику

в клиническую практику [5]. В августе 2004 г. был

сформулирован протокол тестирующих исследо-

ваний мутаций в генах, ответственных за СУИ

Q–T, который включал генетические тесты генов,

ассоциированных с LQ–T1, LQ–T2, LQ–T3,

LQ–T5 и LQ–T6. 

Существование различных генетических вари-

антов CУИ Q–T определяет некоторые аспекты

вариабельности фенотипа. Риск развития синко-

пальных состояний достоверно выше у больных с

LQ–T1 и LQ–T2, чем с LQ–T3. Однако вероят-

ность внезапной смерти при первом случае потери

сознания выше у больных с LQ–T3. Установлена

связь некоторых триггерных факторов с генетиче-

скими вариантами LQ–TS. Например, у больных с

LQ–T1 синкопальные состояния чаще связаны с

физической нагрузкой [8]. Это может быть обус-

ловлено тем, что IKs регулируется норадренали-

ном и является ключевым фактором в контроле за

продолжительностью потенциала действия в усло-

виях повышенной симпатической регуляции [5]. 

Молекулярно-генетическое исследование поз-

воляет подтвердить диагноз, установленный кли-

нически, а также определить прогноз заболева-

ния, провести коррекцию терапии. Исследование

важно проводить у родственников пробанда с бес-

симптомным течением. Определена важность

проведения пренатальной диагностики в семьях с

молекулярно-генетически подтвержденным забо-

леванием. Выявление и анализ мутаций в генах,

ответственных за СУИ Q–T, позволяет осущест-

вить раннюю досимптоматическую диагностику

данного заболевания. 

Изучение вопроса наследственности, генети-

ческого типирования CУИ Q–T является крайне

актуальным, поскольку на сегодняшний день по-

является все больше данных о роли наследствен-

ности в развитии нарушений проводимости серд-

ца, ведутся поиски новых мутаций. Своевременно

и правильно поставленный диагноз с определени-

ем варианта синдрома удлиненного интервала

Q–T позволяет добиться длительной ремиссии,

снизить риск развития внезапной сердечной смер-

ти. Ошибки диагностики, этиологии синкопаль-

ных состояний могут повлечь за собой неправиль-

ную терапию и развитие тяжелых осложнений. 
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Аритмогенная дисплазия правого желудочка

(АДПЖ), или аритмогенная правожелудочковая

кардиомиопатия, – это патология неясной этио-

логии, характеризующаяся возникновением желу-

дочковых аритмий различной степени тяжести,

включая фибрилляцию желудочков (ФЖ), и

структурными изменениями правого желудочка

[37, 54]. Термин «аритмогенная дисплазия правого

желудочка» был впервые предложен G. Fontaine в

1977 г. [23]. В 1982 г. F. I. Marcus предложил терми-

ны «аритмогенная правожелудочковая кардиомио-

патия» или «аритмогенная болезнь правого желу-

дочка» [38]. Распространенность АДПЖ может

варьировать в пределах от 1 случая на 1000 до 

1 случая на 5000 населения. Выделены отдельные

регионы, где ее распространенность выше, напри-

мер Греция (о. Наксос) и Италия (Венеция). В 80%

случаев АДПЖ выявляется в возрасте до 

40 лет, чаще у мужчин (4:1). По данным G. Thiene

и соавт. [54], у 20 из 60 умерших внезапно в возра-

сте до 35 лет выявлены гистологические признаки

АДПЖ. Это заболевание характеризуется высо-

ким риском развития внезапной сердечной смер-

ти (ВСС). D. Corrado и соавт. считают аритмоген-

ную дисплазию причиной ВСС у 26% детей и

подростков до 20 лет, умерших от сердечно-сосу-

дистых заболеваний [15]. E. Larsson и соавт. про-

анализировали данные аутопсии 16 внезапно

умерших молодых спортсменов, АДПЖ была диа-

гностирована у каждого четвертого из них [31]. 

КЛИНИЧЕСКИЕ ПРОЯВЛЕНИЯ 

По клинической картине выделяют четыре

формы течения АДПЖ:

– скрытая форма, при которой ВСС вследствие

ФЖ является первым проявлением заболевания;

– аритмическая форма, характеризующаяся на-

личием желудочковых тахиаритмий – желудочко-

вой экстрасистолии (ЖЭС), желудочковой тахи-

кардии (ЖТ) – с конфигурацией комплекса QRS

по типу блокады левой ножки пучка Гиса, под-

твержденных документально;

– форма, проявляющаяся клиникой средней

степени тяжести, такой как приступы сердцебие-

ний, болей в области сердца;

– правожелудочковая сердечная недостаточ-

ность с наличием или отсутствием аритмий [36]. 

Клинические признаки аритмогенной диспла-

зии правого желудочка обычно появляются в под-

ростковом или юношеском возрасте. Типичны жа-

лобы на головокружение, пресинкопальные и

синкопальные состояния, учащенное сердцебие-

ние, перебои в работе сердца, повышенную утом-

ляемость. АДПЖ проявляется возникновением


