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Гипертрофия миокарда левого желудочка (ЛЖ) подразумевает под 
собой структурные изменения сердечной стенки и, как следствие, 
увеличение массы миокарда. На текущий момент выделяют мно-
жество причин данного состояния: гипертоническую болезнь, аор-
тальный стеноз, гипертрофическую кардиомиопатию, спортивные 
тренировки, болезни накопления (AL, ATTR-амилоидоз, болезнь 
Данона, болезнь Андерсона- Фабри и др.), нарушение метаболиз-
ма. Несмотря на существующие в настоящее время алгоритмы 
диагностики при гипертрофии ЛЖ, установление верного диагно-
за может занимать длительное время, а спорные результаты ис-
следований — приводить к ложным выводам. В настоящей статье 
представлен клинический случай пациентки с гипертрофией мио-
карда ЛЖ, нетипичной клинической картиной и неоднозначны-
ми результатами инструментальных исследований, что привело 
к определенным трудностям диагностического поиска.
Ключевые слова: гипертрофия левого желудочка, гипертрофиче-
ская кардиомиопатия, амилоидоз, фенотип, MYH7, кардиомиопа-
тия, магнитно- резонансная томография, клинический случай.
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Multidisciplinary approach in the differential diagnosis of left ventricular hypertrophy: a case report
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Left ventricular (LV) hypertrophy implies structural cardiac changes 
and, as a consequence, an increase in myocardial mass. Currently, 
there are many causes of this condition as follows: hypertension, aortic 
stenosis, hypertrophic cardiomyopathy, exercise, storage diseases 
(AL, ATTR amyloidosis, Danon disease, Anderson- Fabry disease, 
etc.), metabolic disorders. Despite the currently existing diagnostic 
algorithms for LV hypertrophy, establishing a correct diagnosis can 
take a long time, and controversial research results can lead to false 
conclusions. This article presents a case report of a patient with 
LV hypertrophy, an atypical clinical performance and ambiguous 
paraclinical data, which led to certain diagnostic difficulties.
Keywords: left ventricular hypertrophy, hypertrophic cardiomyopathy, 
amyloidosis, phenotype, MYH7, cardiomyopathy, magnetic resonance 
imaging, case report.
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ВНП — вариант нуклеотидной последовательности, ГКМП — гипертрофическая кардиомиопатия, КДР — конечный диастолический размер, ЛЖ — левый желудочек, МЖП — межжелудочковая перегородка, 
МРТ — магнитно- резонансная томография, ПЖ — правый желудочек, ФВ — фракция выброса, ФП — фибрилляция предсердий, ЭКГ — электрокардиография/электрокардиограмма, ЭхоКГ — эхокардиогра-
фия, AL — amyloid light chain (амилоидоз легких цепей), ATTR — Transthyretin amyloidosis (транстиретиновый амилоидоз).

Ключевые моменты
•  Пациентке с  гипертрофией левого желудочка 

была выполнена магнитно- резонансная томо-
графия сердца с контрастированием гадолиний 
содержащим препаратом в  отсроченную фазу 
для уточнения генеза заболевания. 

•  По данным магнитно- резонансной томографии 
выявлен нетипичный для гипертрофической 
кардиомиопатии субэндокардиальный паттерн 
контрастирования миокарда, затруднивший 
дальнейший дифференциально диагностиче-
ский поиск. 

Key messages
•  A  patient with left ventricular hypertrophy under-

went cardiac gadolinium- based contrast- enhanced 
magnetic resonance imaging to clarify the disease 
origin.

•  According to magnetic resonance imaging, a  sub-
endocardial pattern of myocardial contrast accu-
mu lation, atypical for hypertrophic cardio myo-
pathy, was revealed, which complicated further dif-
feren tial diagnostic search.

Введение
Гипертрофия миокарда левого желудочка (ЛЖ) — 

наиболее часто выявляемое состояние при прове-
дении визуализирующих методик. Под гипертро-
фией миокарда ЛЖ принимают утолщение его сте-
нок и/или расширение полости, и,  как следствие, 
увеличение массы миокарда, развивающееся как 
при физиологических состояниях, так и  при арте-
риальной гипертензии, аортальных пороках, недо-
статочности митрального клапана, первичных кар-
диомиопатиях (гипертрофическая кардиомиопа-
тия (ГКМП)), болезнях накопления (AL — amyloid 
light chain (амилоидоз легких цепей), ATTR  — 
Transthyretin amyloidosis (транстиретиновый амило-
идоз), болезнь Данона, болезнь Андерсона- Фабри 
и  др.), нарушениях метаболизма и  других заболе-
ваниях [1]. В  настоящее время гипертрофия ЛЖ 
рассматривается как предиктор развития жизнеу-
грожающих нарушений ритма вплоть до внезапной 
сердечной смерти [1]. Таким образом, своевремен-
ная диагностика и  лечение данного состояния по-
зволит предотвратить смерть пациента. Существен-
ную роль в  первичной диагностике и  стратифика-
ции риска при гипертрофии миокарда ЛЖ играют 
методы визуализации, такие как трансторакальная 
эхокардиография (ЭхоКГ) и магнитно- резонансная 
томография (МРТ) сердца в  отсроченную фа-
зу. Несмотря на существующие в  настоящее вре-
мя алгоритмы диагностики при гипертрофии ЛЖ, 
установление верного диагноза может занимать 
длительное время, а спорные результаты исследова-
ний — приводить к ложным выводам. В настоящей 
статье представлен клинический случай пациент-
ки с нетипичной клинической картиной и неодно-

значными результатами инструментальных иссле-
дований. 

Клинический случай
Во всех случаях от пациентов или их законных 

представителей получено письменное доброволь-
ное информированное согласие на публикацию 
описания клинического случая.

Информация о пациенте
Пациентка 57  лет поступила в  кардиологиче-

ское отделение в июле 2023г в связи с жалобами на 
снижение толерантности к физическим нагрузкам, 
одышку, головокружение, наличие эпизодов уча-
щенного аритмичного сердцебиения. Впервые жа-
лобы на неритмичное сердцебиение и  синкопаль-
ные состояния пациентка предъявляла во время 
первой беременности в  26  лет. По данным ЭхоКГ 
было выявлено незначительное утолщение стенок 
ЛЖ, однако дальнейшее обследование не прово-
дилось. После второй беременности в 28 лет паци-
ентка стала отмечать частые приступы неритмич-
ного сердцебиения. По данным холтеровского мо-
ниторирования электрокардиограммы (ЭКГ) была 
верифицирована фибрилляция предсердий (ФП). 
Назначенная антиаритмическая терапия (сота-
лол, пропафенон, аллапинин) не давала результа-
та, в  связи с  чем в  2013г, в  47  лет, пациентке была 
проведена радиочастотная аблация, модификация 
операции "Лабиринт", в  условиях искусственного 
кровообращения с положительным эффектом в ви-
де уменьшения пароксизмов ФП. 

В 2016г жалобы возобновились. Пациентка об-
ратилась к  кардиологу, было начато обследование. 
По данным ЭхоКГ отмечалось увеличение толщи-

For citation: Kudryavtseva M. M., Ryzhkova E. V., Kulikova O. V., 
Mershina E. A., Sinitsyn V. E., Drapkina O. M., Myasnikov R. P. Multi-
disciplinary approach in the differential diagnosis of left ventricular 

hypertrophy: a case report. Cardiovascular Therapy and Preven­
tion. 2024;23(2):3837. doi: 10.15829/1728-8800-2024-3837. EDN 
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всем протяжении, как со стороны ЛЖ, так и со сто-
роны правого желудочка (ПЖ), с распространением 
на верхушечные сегменты ЛЖ и ПЖ (рисунок 1). На 
основании характера контрастирования в отсрочен-
ную фазу был заподозрен амилоидоз сердца. Выпол-
нена биопсия подкожно- жировой клетчатки — ами-
лоида не выявлено. 

Несмотря на противоречивые результаты кли-
ни ко- инструментальных исследований, диагноз ами-
лоидоза снят не был, планировалось дообследова-
ние (проведение иммунохимического исследования 
сыворотки крови и  мочи, сцинтиграфия миокарда, 
коронароангиография), от которого пациентка воз-
держалась ввиду удовлетворительного самочувствия 
на тот момент. Была назначена терапия: апиксабан 

ны межжелудочковой перегородки (МЖП) до 12 мм, 
дилатация левого предсердия (переднезадний раз-
мер 52  мм), незначительное снижение глобальной 
сократимости ЛЖ (фракция выброса (ФВ) ЛЖ 51% 
по методу Симпсона). По данным холтеровского мо-
ниторирования ЭКГ были зарегистрированы 13 тыс. 
одиночных желудочковых экстрасистол, пароксизмы 
неустойчивой желудочковой тахикардии. Для более 
детальной оценки структуры сердца и  исключения 
воспалительных/рубцовых изменений миокарда па-
циентке была дважды (в 2016 и  2017гг) выполнена 
МРТ сердца (Siemens Magnetom Avanto) с  контра-
стированием в  отсроченную фазу. В  обоих случаях 
было выявлено распространенное субэндокардиаль-
ное контрастирование в отсроченную фазу МЖП на 

Рис. 1    МРТ сердца (2017г), отсроченное контрастирование, IR-последовательность с подавлением сигнала от миокарда: А — 4-камерная 
проекция, длинная ось, Б — короткая ось на уровне средних сегментов ЛЖ. Стрелками указаны зоны субэндокардиального контра-
стирования миокарда.

Рис. 2    Временнáя шкала.
Примечание: ЖТ — желудочковая тахикардия, ЖЭС — желудочковая экстрасистолия МЖП — межжелудочковая перегородка, МРТ — маг-
нитно-резонансная томография, ФП — фибрилляция предсердий, ХМ-ЭКГ — холтеровское мониторирование электрокардиограммы.
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када I  ст., нарушение внутрижелудочковой про-
водимости.

Диагностическая оценка
При поступлении в  стационар пациентке бы-

ла выполнена трансторакальная ЭхоКГ (Mindray 
Resona 7), в  ходе которой выявлены умеренная 
асимметричная гипертрофия миокарда ЛЖ с  мак-
симальной толщины МЖП до 15-16  мм (толщина 
задней стенки ЛЖ составила 7  мм) (рисунок 5), 
гипокинез МЖП при нормальных значениях гло-
бальной сократимости ЛЖ (ФВ ЛЖ 63% по методу 
Симпсона), дилатация полости левого предсердия 
(переднезадний размер 51  мм, индексированный 
объем 49 мл/м2) и  признаки диастолической дис-
функция ЛЖ 2 типа. Признаков обструкции выно-
сящего тракта ЛЖ не отмечалось.

По данным тканевой допплерографии в  ран-
нюю диастолу обращало на себя внимание более 
выраженное снижение скорости смещения фиброз-
ного кольца митрального клапана в медиальной час-
ти (E’(s) =2,3 см/с) по сравнению с латеральной ча-
стью (E’(l) =11 см/с) (рисунок 6). 

При анализе продольной деформации ЛЖ от-
мечалось значительное снижение глобальной про-
дольной деформации до (-)7%. При анализе про-
дольной деформации по сегментам ЛЖ наиболее 
низкие показатели соответствовали перегородоч-
ным и апикальным сегментам (рисунок 7). Однако 
паттерна, характерного для амилоидоза сердца с от-
носительным сохранением деформации верхушки 
ЛЖ, выявлено не было. 

В  ходе повторного анализа данных МРТ серд-
ца (Siemens Espree), выполненного накануне по-

10  мг/сут., бисопролол 2,5  мг/сут., эналаприл 5  мг 
мг/сут., пропафенон 150  мг/сут., индапамид ретард 
1,5 мг/сут.

На фоне принимаемых препаратов в  течение 
последующих лет пациентка отмечала снижение то-
лерантности к  физической нагрузке, усугубление 
одышки, учащение приступов неритмичного сердце-
биения. В 2023г пациентка обратилась к кардиологу 
центра и была госпитализирована в стационар ФГБУ 
"НМИЦ ТПМ" Минздрава России в связи с явлени-
ями прогрессирования сердечной недостаточности. 

Временнáя шкала (рисунок 2)
Результаты физикального осмотра
При осмотре — состояние средней степени тяжес-

ти, по органам и  системам без особенностей. Рост: 
165 см, вес: 74 кг, индекс массы тела: 27,2 кг/м2. Арте-
риальное давление на левой и правой руках одина-
ковое: 100/70 мм рт.ст. Частота сердечных сокраще-
ний 75 уд./мин. Пульс ритмичный на обеих руках. 
Частота дыхательных движений 18/мин. Перифери-
ческие отеки — отечность голеней и стоп. 

Результаты сбора семейного анамнеза (рисунок 3) 
В  ходе сбора семейного анамнеза при посту-

плении были установлено, что два родных младших 
брата пациентки умерли в  младенческом возрасте 
внезапно, причина смерти установлена не была. 
При этом у  двух родных сестер была диагностиро-
вана ГКМП. 

ЭКГ при поступлении (рисунок 4)
Синусовый ритм с  частотой сердечных сокра-

щений 67 уд./мин, отклонение электрической оси 
сердца резко влево, блокада передней ветви ле-
вой ножки пучка Гиса, атриовентрикулярная бло-

Рис. 3    Генетическое древо.
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Была проведена сцинтиграфия миокарда, по 
результатам которой признаков накопления радио-
фармпрепарата не обнаружено. При иммунохимиче-
ском исследовании белков сыворотки крови и мочи 
моноклональной секреции также не выявлено. Паци-
ентка была консультирована гематологом. Учитывая 
полученные результаты клинико- инструментальных 
исследований, диагноз ATTR- или AL-амилоидоз 
представлялся крайне сомнительным. 

Принимая во внимание отягощенный семей-
ный анамнез пациентки, было принято решение 
о  проведении генетического исследования, в  ходе 
которого выявлен вариант нуклеотидной последо-
вательности (ВНП) в гене MYH7. В гене TTR мута-
ции отсутствовали.

Таким образом, было принято решение о даль-
нейшем ведении и  лечении, как пациентки с  ге-
нетически детерминированной необструктивной 
ГКМП. 

Клинический диагноз
Основное заболевание: Асимметричная ГКМП 

без обструкции выносящего тракта ЛЖ. Риск вне-
запной сердечной смерти по шкале HCM Risk- 
SCD — 12,57%.

Осложнения основного заболевания: Хрони-
ческая сердечная недостаточность IIА стадии с  со-
хранной ФВ, II функциональный класс по NYHA 
(New- York Heart Association). 

ступления в стационар, сохранялся прежний субэн-
докардиальный паттерн контрастирования МЖП 
в отсроченную фазу, как и на МРТ 6-летней давнос- 
ти (рисунок 8). 

Рис. 4    ЭКГ.

Рис. 5    Трансторакальная ЭхоКГ, парастернальная проекция, длин-
ная ось ЛЖ. Стрелками отмечена гипертрофированная стен-
ка МЖП (толщина стенки 15-16 мм).
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Нарушения ритма и  проводимости сердца: па-
роксизмальная форма ФП (CHA2DS2-VASc (шкала 
для оценки риска тромбоэмболических осложнений) 
2 балла, HAS-BLED (шкала для оценки риска крово-
течения) 1 балл). Радиочастотная аблация, модифика-
ция операции "Лабиринт" от 2013г. Частая желудочко-
вая экстрасистолия. Неустойчивая желудочковая та-
хикардия. Атриовентрикулярная блокада I ст. Блокада 
передней ветви левой ножки пучка Гиса. 

Обсуждение
Кардиомиопатии представляют собой груп-

пу заболеваний, вызванных нарушением функции 
и  структуры сердечной мышцы при отсутствии 
у  пациента данных за ишемическую болезнь серд-
ца, артериальную гипертонию, заболевание кла-
панного аппарата и наличие врожденных пороков. 

Согласно современным представлениям, кардио-
миопатии классифицируют по их фенотипическим 
проявлениям. Таким образом, на текущий момент 
выделяют ГКМП, дилатационную, гипокинетиче-
скую недилатационную, рестриктивную, аритмо-
генную кардиомиопатии, а  также неклассифици-
руемые состояния (синдром такоцубо, синдром не-
компактного миокарда) [2]. 

Одной из самых распространенных форм кар-
диомиопатий является ГКМП, с частотой выявления 
среди взрослого населения 0,2% [2]. Это заболевание 
характеризуется утолщением миокарда ЛЖ и/или 
ПЖ >15 мм в любом сегменте у пробанда и 13-14 мм 
у  родственников, которое невозможно объяснить 
перегрузкой желудочка объемом, и возникающее при 
отсутствии другого сердечного или системного забо-
левания, метаболического или полиорганного син-

Рис. 6     Трансторакальная ЭхоКГ, апикальная 4-камерная проекция ЛЖ. Тканевая допплерография: А — пик миокардиальной скорости ран-
него диастолического наполнения медиальной части фиброзного митрального кольца (E’(s) =2,3 см/с); Б — пик миокардиальной ско-
рости раннего диастолического наполнения латеральной части фиброзного митрального кольца (E’(l) =11 см/с).

Примечание: цветное изображение доступно в электронной версии журнала.

Рис. 7    Схема "бычий глаз" ЛЖ значений продольной деформации 
по данным трансторакальной ЭхоКГ. Пиковая глобальная 
продольная деформация ЛЖ составила (-) 7%.

Рис. 8    МРТ сердца (2023г), отсроченное контрастирование, IR-
последовательность с подавлением сигнала от миокарда: ко-
роткая ось на уровне средних сегментов ЛЖ. Стрелками ука-
заны зоны субэндокардиального контрастирования миокарда.

А Б
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мечалось у  пациентов с  высоким риском развития 
жизнеугрожающих нарушений ритма сердца. В пред-
ставленном нами клиническом случае Т1- и  Т2-
картирование по техническим причинам не проводи-
лось [11, 12].

Однако для постановки окончательного диагно-
за в большинстве случаев методов визуализации мио-
карда бывает недостаточно ввиду наличия феноко-
пий ГКМП (AL, ATTR-амилоидоз, болезнь Данона, 
атаксия Фридрейха, болезнь Андерсона- Фабри и т.д.). 
В связи с этим был предложен мультидисциплинарный 
подход к дифференциальной диагностике пациентов 
с  выявленной гипертрофией миокарда ЛЖ [13-15].

В  описанном случае на основании результатов 
МРТ (а именно: наличия субэндокардиального кон-
трастирования МЖП при умеренно выраженной ги-
пертрофии миокарда ЛЖ) пациентка длительно на-
блюдалась с диагнозом амилоидоз сердца. Несмотря 
на отрицательные результаты биопсии и  отягощен-
ный семейный анамнез пациентки, возможность на-
личия генетически детерминированной кардиомио-
патии не рассматривалась. Кроме того, всестороннего 
обследования для подтверждения/исключения ами-
лоидоза в течение долгого времени не проводилось, 
что могло быть обусловлено недостаточной инфор-
мированностью пациентки о потенциальных рисках 
ее состояния, таких как внезапная сердечная смерть. 

Как известно, амилоидоз сердца представляет 
собой жизнеугрожающее заболевание, обусловлен-
ное внеклеточным отложением в  миокарде амило-
идных фибрилл. Амилоидоз может быть как наслед-
ственным, так и приобретенным заболеванием [16]. 

В  настоящее время известно >30 белков, спо-
собных приводить к  образованию амилоида, одна-
ко только 9 из них могут откладываться в  миокар-
де, вызывая нарушение функции сердца. Согласно 
современным данным, >98% диагностированных 
случаев амилоидоза сердца обусловлено отложени-
ем фибрилл легких цепей моноклональных имму-
ноглобулинов (AL-амилоидоз) или транстиретина 
(ATTR-амилоидоз). Стоит также отметить, что ATTR-
амилоидоз может быть как наследственным (ATTRv), 
так и приобретенным (ATTRwt, дикий тип) заболева-
нием [17].

К сожалению, данные ЭхоКГ и МРТ сердца при 
амилоидозе и при ГКМП могут быть во многом сход-
ными. Так, для этих заболеваний характерными на-
ходками при визуализации являются увеличение тол-
щины миокарда ЛЖ, развитие и  прогрессирование 
диастолической дисфункции ЛЖ, дилатация пред-
сердий. Однако при амилоидозе по данным ЭхоКГ 
отмечается, как правило, более выраженное сниже-
ние показателей тканевой допплерографии (Е’), диа-
столическая дисфункция ЛЖ 3 типа (рестриктивный 
тип), а  также снижение глобальной продольной де-
формации ЛЖ с признаками относительного сохра-
нения деформации верхушки ЛЖ. По данным МРТ 

дрома, связанного с гипертрофией ЛЖ [3]. Причиной 
развития данного состояния у пациента является на-
личие около 1500 ВНП в генах, ответственных за син-
тез структурных белков кардиомиоцитов, что приво-
дит к утолщению и нарушению функции сердечной 
мышцы [4]. 

Для клинической картины ГКМП характерны 
снижение толерантности к  физическим нагрузкам, 
одышка, боли ангинозного характера, ритмичное/не-
ритмичное сердцебиение, синкопальные состояния. 
Следует отметить, что пациенты с ГКМП могут дли-
тельное время не предъявлять жалоб, в  связи с  чем 
диагноз чаще всего является находкой при проведе-
нии ЭКГ и ЭхоК Г. 

ЭхоКГ относится к  наиболее доступным спосо-
бам визуализации на амбулаторном этапе и позволяет 
оценить выраженность гипертрофии миокарда, со-
стояние митрального клапана, наличие признаков об-
струкции, анализируется систолическая и диастоличе-
ская функции желудочков. Кроме того, в современной 
рутинной практике ЭхоКГ часто применяется метод 
оценки пиковой продольной деформации ЛЖ [5]. Бы-
ло показано, что снижение показателей деформации 
может быть обусловлено фиброзными изменениями 
миокарда при гипертрофии ЛЖ и  является неблаго-
приятным прогностическим фактором [6]. 

Главным преимуществом МРТ сердца, помимо 
более точной оценки выраженности гипертрофии, 
является неинвазивная тканевая характеристика со-
стояния миокарда. Проведение контрастирования 
гадолиний- содержащим препаратом при МРТ серд-
ца в  отсроченную фазу является обязательным при 
диагностике ГКМП. Выявление признаков контра-
стирования при ГКМП обусловлено развитием фи-
брозных изменений в миокарде и определяется в 65% 
случаев [7]. Как правило, при ГКМП контрастирова-
ние имеет очаговый интрамиокардиальный характер 
и ассоциировано с наиболее гипертрофированными 
сегментами миокарда. Субэндокардиальный и транс-
муральный паттерны контрастирования миокарда 
встречаются значительно реже и,  как правило, от-
мечаются при апикальной форме ГКМП и наличии 
мидвентрикулярной обструкции с  формированием 
аневризмы верхушки ЛЖ [8-10].

Помимо метода контрастирования миокарда 
гадолиний- содержащим препаратами для ткане-
вой характеристики миокарда в рутинную практику 
МРТ сердца сегодня внедряются методы Т1- и  Т2-
картирования миокарда, которые основываются 
на измерении времен Т1- и  Т2-релаксации и  могут 
помочь в  диагностике ряда заболеваний миокарда 
и  стратификации риска осложнений. Так, напри-
мер, Т1-картирование помогает в дифференциальной 
диагностике ГКМП и  сердца атлета, гипертониче-
ского сердца, при поражении сердца в случае болез-
ни Андерсона- Фабри и амилоидоза. Повышение же 
показателя Т2-времени релаксации при ГКМП от-
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для амилоидоза наиболее характерно субэндокарди-
альное или трансмуральное контраcтирование мио-
карда в отсроченную фазу [18].

В описанном нами случае по данным ЭхоКГ с те-
чением времени отмечалось увеличение гипертрофии 
миокарда ЛЖ, что, принимая во внимание наличие 
распространенного фиброза миокарда по результатам 
МРТ, способствовало прогрессированию диастоли-
ческой дисфункции ЛЖ при сохраненной систоли-
ческой функции ЛЖ с развитием явлений сердечной 
недостаточности.

Согласно современным клиническим рекомен-
дациям, диагноз амилоидоза сердца может быть под-
твержден при биопсии миокарда. Однако проведение 
такого инвазивного исследования с  повышенным 
риском осложнений обычно не требуется. Критери-
ями постановки диагноза в этом случае являются об-
наружение отложений амилоида при биопсии друго-
го органа (например, почки или слизистой оболочки 
прямой или двенадцатиперстной кишки, жировой 
ткани) и наличие характерных изменений по данным 
ЭхоКГ и/или МРТ сердца. 

При диагностике ATTR-амилоидоза применяет-
ся сцинтиграфия миокарда с радиофармпрепаратом 
(пирофосфатом технеция). Интенсивное накопление 
радиоактивного препарата в миокарде (2+/3+) в соче-
тании с изменениями по данным ЭхоКГ и/или МРТ 
при отсутствии моноклональной секреции при имму-
нохимическом исследовании белков сыворотки кро-
ви и мочи позволяют подтвердить ATTR-амилоидоз 
сердца [13, 14].

ГКМП — это заболевание, преимущественно обу-
словленное мутациями в  генах, кодирующих белки 
саркомера, и,  согласно сегодняшним клиническим 
рекомендациям, обязательным при генетическом 
тестировании является анализ следующих 8 генов: 
MYH7, MYBPC3, TNNI3, TNNT2, TPM1, MYL2, MYL3 
и  ACTC1. ГКМП-ассоциированный вариант генов 
выявляется в 30% спорадических случаев и в 60% се-
мейных случаев ГКМП [3].

Среди пациентов с ГКМП и патогенным вари-
антом мутаций в генах, кодирующих белки саркоме-
ра, наиболее часто встречаются мутации в  2 генах: 
MYH7 (ген, кодирующий тяжелую цепь β-миозина 7) 
и MYBPC3 (ген, кодирующий миозин- связывающий 
белок С3). Мутации в этих генах встречаются в 70% 
саркомер- позитивных случаев ГКМП, в то время как 
на мутации в  каждом другом гене (TNNI3, TNNT2, 
TPM1, MYL2, MYL3, ACTC1) приходится совсем ма-
лое количество пациентов (1-5%). Кроме того, каж-
дый из генов может иметь >1400 вариантов, бóльшая 
часть которых является уникальным для каждой от-
дельной семьи с историей ГКМП. Хотя у родственни-
ков пациентов с ГКМП вероятность развития заболе-
вания высока, возраст дебюта заболевания является 
индивидуальным. Около 40% пациентов не имеют се-
мейного анамнеза ГКМП, а также в ходе генетическо-

го тестирования патогенные варианты саркомерных 
мутаций у них не обнаруживаются [19].

Принимая во внимание неоднозначные данные 
ЭхоКГ/МРТ сердца, отрицательные результаты сцин-
тиграфии миокарда, биопсии подкожно- жировой 
клетчатки и  иммунохимического исследования бел-
ков сыворотки и мочи, диагноз амилоидоза был ис-
ключен. 

Пациентке было выполнено генетическое те-
стирование для выявления ВНП в генах, ответствен-
ных за развитие истинной ГКМП (FLNC, MYBPC3, 
MYH7, MYL2, MYL3, PLN, PRKAG2, TNNC1, TNNI3, 
TNNT2, TPM1), а также ВНП в генах, ответственных 
за развитие болезней накопления: ATTR — амилоидоз 
(TTR), болезнь Данона (LAMP2), болезнь Андерсона- 
Фабри (GLA), синдром Нунана (PTPN11).

При генетическом тестировании была выявле-
на мутация только в гене MYH7. Данных за наличие 
болезней накопления получено не было. Наслед-
ственный вариант ATTR-амилоидоза также был ис-
ключен (мутации в  гене TTR обнаружено не было).

Таким образом, на основании семейного анам-
неза, данных методов визуализации и лабораторно- 
генетического анализа пациентке была диагности-
рована истинная ГКМП, ассоциированная с  ВНП 
в гене MYH7. 

Представленный случай представляет собой 
интерес, т.к. у  пациентки с  истинной генетически- 
детерминированной ГКМП, несмотря на умеренно 
выраженную гипертрофию миокарда ЛЖ, по данным 
МРТ сердца отмечалось распространенное субэндо-
кардиальное контрастирование миокарда ЛЖ в отсро-
ченную фазу, более характерное для случаев амилои-
доза сердца. Неоднозначные результаты визуализации 
в  отсутствии проведения необходимых дополнитель-
ных лабораторных и инструментальных исследований 
удлинили путь к окончательному диагнозу. 

Заключение
Описан случай генетически- детерминирован-

ной ГКМП с умеренно выраженной гипертрофией 
миокарда и нетипичным субэндокардиальным пат-
терном контрастирования миокарда в отсроченную 
фазу при МРТ. На основании представленного кли-
нического случая следует еще раз отметить важность 
мультидисциплинарного подхода в диагностике ги-
пертрофии миокарда ЛЖ. В ходе диагностического 
поиска при гипертрофии необходимо опираться не 
только на данные методов визуализации, которые 
могут давать схожие результаты при различных нозо-
логиях, но и проводить своевременное генетическое 
тестирование для оптимизации лечения и  улучше-
ния прогноза течения заболевания. 

Отношения и деятельность: все авторы заявляют 
об отсутствии потенциального конфликта интере-
сов, требующего раскрытия в данной статье.
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