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Резюме
Некомпактный миокард (НКМ) ЛЖ характеризуется гипертрабекулярностью (утолщенный некомпактный слой) с  глубокими 
межтрабекулярными карманами, которые сообщаются с полостью желудочка, а также тонким компактным уплотненным слоем. 
Фенотипы НКМ чрезвычайно вариабельны: НКМ левого или ПЖ, бивентрикулярная форма, НКМ с симптомами СН или арит-
мии, бессимптомные формы или варианты с тромбоэмболическими эпизодами. У 30–50 % пациентов с НКМ при генетическом 
исследовании выявляют мутации генов, кодирующих саркомерные или цитоскелетные белки. В статье представлен литературный 
обзор по проблемам диагностики, визуализации, патогенеза, вариабельности клинических проявлений НКМ и его генетической 
гетерогенности. Клинические наблюдения, демонстрирующие НКМ и как сопутствующий анатомический синдром при моноген-
ной болезни Данона, и как семейную форму кардиомиопатии с дигенным наследованием двух фенотипов (НКМ в сочетании с дила-
тационной кардиомиопатией), а также уникальный случай перипартальной эволюции приобретенного синдрома НКМ отражают 
текущую неопределенность в отношении патогенеза и значимости НКМ. Основной вопрос, является ли НКМ самостоятельной 
формой кардиомиопатии или морфологическим признаком и составным анатомическим синдромом врожденных пороков сердца 
или других первичных форм кардиомиопатии (дилатационной, гипертрофической, аритмогенной правожелудочковой), остается 
пока дискутабельным. Достижение профессионального рекомендательного консенсуса по унификации диагностических критери-
ев и риск-стратификации НКМ, улучшение средств визуализации и расширение генетического тестирования помогут значительно 
расширить наши знания и понимание патогенеза, клинической значимости и прогноза НКМ для оптимизации лечебной стратегии.
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Summary
Left ventricular non-compaction (LVNC) is characterized by hypertrabecularity (thickened non-compact layer) with deep intertrabecular 
recesses that are continuous with the ventricle cavity, and a thin compact layer. The phenotypes of LVNС are extremely variable: the left 
or right ventricular variant, biventricular form, LVNC with symptoms of heart failure or arrhythmia, asymptomatic forms or variants with 
thromboembolic events. In 30–50 % of patients with LVNC genetic mutations of genes encoding sarcomeric or cytoskeletal proteins are 
revealed by a genetic study. The article presents a literature review on the problems of diagnosis, visualization, pathogenesis, variability 
of clinical manifestations of LVNC and its genetic heterogeneity. Clinical cases demonstrating LVNC as a concomitant anatomical syn-
drome due to monogenic Danone disease, as well as the family cardiomyopathy with the digenic inheritance of two phenotypes (LVNC 
with DCM) and the unique case of peripartum evolution of the acquired LVNC syndrome, all these cases are reflect the current uncer-
tainty regarding to the pathogenesis and significance of LVNC. The main question is whether LVNC is a distinct cardiomyopathy or a mor-
phologic trait and a composite anatomical syndrome of congenital heart disease or other cardiomyopathies (DCM, HCM, ARVC) remains 
controversial. Achievement of professional consensus guidelines about unification of diagnostic criteria and risk-stratification of LVNC, 
improvement of visualization tools and expansion of genetic testing will help to significantly expand our knowledge and understanding 
of the pathogenesis, clinical significance and prognosis of LVNC for optimization of the treatment strategy.
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Некомпактный миокард (НКМ) ЛЖ представляет 
собой анатомическую патологию сердечной стенки 

с наличием значительно выраженного гипертрабекулярно-
го слоя миокарда и тонкого компактного слоя (КС), а так-
же глубоких межтрабекулярных «карманов», которые 
сообщаются с полостью желудочка, но не с кровотоком эпи-
кардиальных коронарных артерий [1]. Это определение, 
по сути, относится не только к НКМ ЛЖ, но и к аналогич-
ным изменениям, которые нередко наблюдаются и в ПЖ. 
Существуют и  другие, реже встречающиеся, варианты 
НКМ – бивентрикулярный тип и изолированный правый 
тип [2, 3]. В классификации, предложенной Американской 
ассоциацией сердца, нозология некомпактного ЛЖ 
(НКЛЖ) определена как  генетическая кардиомиопатия 
(КМП) [4], а  в  классификациях ВОЗ и  Европейского 
общества кардиологов (ЕОК)  – как  неклассифицирован-
ная КМП [5]. В  новой нозологической классификации 
MOGE (S), предложенной Всемирной федерацией сердца, 
классификационные понятия объединены; такой подход 
является оптимальным компромиссом между двумя прин-
ципами разделения КМП  – генотипическим и  фенотипи-
ческим. Авторы классификации MOGE (S), разработанной 
в 2014 г., предложили более простые определения НКЛЖ: 
а) в виде отдельного и самостоятельного фенотипа с нор-
мальными размерами и толщиной стенок ЛЖ, с нормаль-
ной систоло-диастолической функцией; б) фенотип НКМ 
в  сочетании с  другими первичными КМП  – с  гипертро-
фической (ГКМП), рестриктивной (РКМП), дилатаци-
онной (ДКМП) и  с  аритмогенной правожелудочковой 
(АПЖК) [6].

Такой «осторожный» дифференцированный подход 
отражает существующую клиническую неопределен-
ность в  интерпретации патологии НКЛЖ, как  отдель-
ной формы КМП [7]. В классификации и рекомендациях 
Американской ассоциации сердца основной критерий 
КМП  – дисфункция миокарда, «болезнь миокарда, свя-
занная с механической и / или электрической дисфункци-
ей» [4]; тогда как  ЕОК предложено определение КМП, 
как  «заболевание миокарда, характеризующееся струк-
турными и  функциональными аномалиями сердечной 
мышцы при  отсутствии других заболеваний, способных 
вызвать наблюдаемую аномалию миокарда» [5]. Согласно 
указанным выше определениям, диагноз НКЛЖ является 
правомочным на  основании одного из  признаков, опре-
деляющих НКМ, а  именно  – аномальной морфологии 
миокарда ЛЖ, что  не  подразумевает обязательную дис-
функцию ЛЖ.

В  норме сердечные трабекулы активно выполняют 
опорную механическую функцию в  момент сокращения 
желудочков и  обеспечивают ранний систолический выб-
рос крови [8, 9]. Трабекулы образуются в раннем эмбри-
огенезе, в этом периоде миокард представляет собой губ-

чатую структуру с  глубокими межтрабекулярными кар-
манами, сообщающимися с полостью ЛЖ. К 6-8-й неделе 
нормального развития эмбриона происходит уплотнение 
губчатого слоя и  начинает формироваться коронарный 
кровоток; в  результате глубокие межтрабекулярные про-
странства уменьшаются до  размеров капилляров [8]. 
Заключительным этапом формирования компактного 
миокарда является развитие трехслойной спиральной 
системы волокон миокарда (продольных, косых и  цирку-
лярных), обеспечивающей идеальную контрактильность, 
расслабление и длительную переносимость нагрузок дав-
лением. Патогенетическую гипотезу нарушения уплот-
нения эндомиокарда в  период раннего эмбрионального 
развития [8] подтверждает наличие НКЛЖ при  некото-
рых врожденных пороках сердца, а также существование 
генетической формы младенческой тафазин-ассоцииро-
ванной некомпактности, при которой НКЛЖ, дилатация 
и дисфункция ЛЖ являются частью одного и того же забо-
левания [10, 11]. С гипотезой эмбриогенеза плохо согла-
суются приобретенные [11–19] и  потенциально обрати-
мые формы НКЛЖ (при беременности, при интенсивных 
занятиях спортом) [13, 15, 17]. НКМ нередко является 
случайной находкой при  обследовании бессимптомного 
контингента (частота выявления у спортсменов достигает 
8 %), исследователи при длительном наблюдении не обна-
руживают у  них функциональных и  объемных измене-
ний ЛЖ [15, 20]. Такую гипертрабекулярность можно 
рассматривать, как  доброкачественный синдром НКЛЖ 
[18], представляющий собой специфический механизм 
физиологической адаптации к  чрезмерным физическим 
нагрузкам и  который является составляющим компонен-
том сложного континуума формирования спортивного 
сердца [21].

Сегодня с  развитием и  усовершенствованием тех-
нологий визуализации сердечно-сосудистой системы, 
с  ростом доступности современных методов диагно-
стики кардиологи всех стран чаще выявляют морфо-
логические изменения по  типу изолированного НКМ 
и  сталкиваются с  решением сложной и  важной задачи 
по дифференциальной диагностике некомпактной КМП 
с  вариантами индивидуальной анатомии стенок ЛЖ. 
Ключевой элемент диагностики еще  более усложняется, 
когда у взрослых пациентов наблюдается НКЛЖ в соче-
тании с  дилатацией и / или  дисфункцией ЛЖ, гипертро-
фией ЛЖ, когда отмечается вовлечение ПЖ, выявляются 
нарушения сердечного ритма и  проводимости. К  насто-
ящему времени накопились значительные клинические 
свидетельства и  экспериментальные данные, расшири-
лись знания и  понимание феномена НКЛЖ не  только 
как  сопутствующего синдрома при  генетических фор-
мах КМП (или  в  виде изолированной формы НКЛЖ), 
но  и  как  составного компонента, сопутствующего дру-
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гим сердечным заболеваниям  – врожденным порокам 
развития сердца (ВПРС) и некоторым орфанным болез-
ням [10–21].

Диагностика НКЛЖ
Трабекулярная анатомия ЛЖ отличается крайней 

изменчивостью и  является вариабельным проявлением 
индивидуальности человека (по  аналогии с  уникально-
стью папиллярных линий – неповторимого кожного узора 
ладоней). Помимо значительной индивидуальной вариа-
бельности, гипертрабекулярность отличается и достаточ-
но выраженным динамичным характером – нередко про-
исходят развитие НКМ de novo в период беременности 
и обратная эволюция этого эпифеномена после родораз-
решения, а также увеличение трабекулярности во время 
интенсивных занятий спортом [17, 18].

Эхокардиографическое (ЭхоКГ) исследование явля-
ется одним из первых методов «золотого стандарта» диа-
гностики НКЛЖ. Экспертами предложен ряд диагности-
ческих критериев, позволяющих верифицировать НКЛЖ. 
Наиболее приемлемыми для практического применения 
являются критерии R.  Jenni с  соавт. [22]: соотношение 
толщины некомпактного слоя (НКС) и  толщины КС 
>2,0 при  отсутствии других сердечных аномалий (тол-
щина миокарда определяется в конце систолы по корот-
кой оси). Критерии С. Stollberger с соавт. дополнительно 
включают количественную характеристику трабекул  – 
наличие 3 и  более отдельных трабекул с  соотношением 
НКС / КС ≥2,0 [23].

Из-за  сложности ЭхоКГ визуализации (индивиду-
альные вариации межреберных промежутков, низкое 
качество ультразвукового окна) и  довольно субъектив-
ной оценки структуры миокарда возникают проблемы 
как  гиподиагностики, так и  гипердиагностики НКЛЖ 
у  пациентов с  доброкачественной гипертрабекулярно-
стью. Нередко в практике выраженную трабекулярность, 
гипертрофию папиллярных мышц и  добавочные хорды 
ошибочно принимают за НКМ, что приводит к гиперди-
агностике заболевания.

Метод магнитно-резонансной томографии (МРТ) 
сердца позволяет лучше визуализировать и  оценивать 
двухслойную структуру миокарда со  значительно более 
высоким трехмерно-пространственным разрешением. 
Сегодня применяют несколько различных методик диа-
гностики НКМ с помощью МРТ исследования: 1) вычис-
ление соотношения массы НКС и общей массы миокарда 
(метод предложен А.  Jaquier с  соавт.), диагностическим 
критерием является масса НКС в  процентном соот-
ношении ≥20 % [24]; 2) количественный метод, пред-
ложенный S.  Petersen и  соавт., с  оценкой соотношения 
толщины некомпактного и компактного слоев, критерий 
НКЛЖ ≥2,3 [25].
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В клинической практике применяются различные 
методы оценки НКЛЖ, а  эталонные критерии и  обще-
принятые регламентирующие документы отсутствуют. 
Существующие диагностические критерии НКЛЖ созда-
ны на основе оценки количественного признака – соотно-
шения между толщиной (R. Jenni, 2001; S. Peterson, 2005), 
массой (A. Jaquier, 2010) и объемом (F. Andre, 2015) НКС 
и  уплотненного КС ЛЖ [22–29]. Модифицированный 
метод P.  Marchal с  соавт. позволяет интегрально про-
водить оценку глобального индекса трабекулярности 
при сопутствующей дилатации ЛЖ [30].

При наличии противопоказаний к проведению МРТ 
(или в тех случаях, когда данные ЭхоКГ и МРТ не согла-
суются и / или  являются противоречивыми) целесоо-
бразно проведение мультиспиральной компьютерной 
томографической ангиографии [31]. Несмотря на боль-
шую информативность метода МРТ, который превос-
ходит по  чувствительности и  специфичности рутин-
ную методику ЭхоКГ в  идентификации НКМ, точные 
компьютерные томографические и  МРТ критерии 
на  сегодняшний день не  определены из-за  отсутствия 
референтных значений, общепринятых стандартов 
диагностики и  четких рекомендаций. Отсутствие кон-
сенсуса и  унифицированных стандартов диагностики 
влияет на интерпретацию данных современных средств 
визуализации. Распространенность гипертрабекулярно-
сти и  гипердиагностика НКЛЖ продемонстрированы 
в  многоцентровом исследовании MESA [20], что  явля-
ется отражением преувеличения значимости морфо-
логического маркера НКМ и  высокой индивидуальной 
изменчивости трабекулярной анатомии. Но существует 
и противоположный риск – недостаточная диагностика 
ранних форм КМП с  первым манифестирующим син-
дромом изолированной некомпактности / гипертрабе-
кулярности миокарда.

Необходимо отметить, что ни один из используемых 
сегодня диагностических критериев не  включает оцен-
ку систолической или  диастолической дисфункции ЛЖ. 
Глобальная сократительная функция ЛЖ и гемодинамика 
могут быть длительное время нормальными у пациентов 
с НКЛЖ. Для раннего выявления локальной сократитель-
ной дисфункции миокарда целесообразно проведение 
2-мерной ЭхоКГ с тканевым слежением (speckle-tracking) 
изображений, что позволяет обнаружить локальное сни-
жение сократимости миокарда у  пациентов с  НКЛЖ 
при нормальной ФВ ЛЖ [32, 33]. Актуален поиск новых 
критериев, индексов продольной и  циркулярной дефор-
мации миокарда, отражающих раннюю сократительную 
дисфункцию ЛЖ у пациентов с НКЛЖ. Очень важными 
сегодня являются новые научные знания, помогающие 
практикующему специалисту «выйти за  рамки понима-
ния» НКМ как морфологии. Решение этой задачи в усло-

виях недостаточной точности неинвазивной диагности-
ки диктует проведение расширенной многофакторной 
и  интегральной клинической оценки сердечно-сосуди-
стого, анамнестического и  генетического статуса паци-
ента с НКМ для дифференциальной диагностики НКЛЖ 
(сопутствующий анатомический синдром, вариабельная 
норма индивидуума или  самостоятельная первичная 
КМП).

Вариабельность НКМ
Нозологию НКЛЖ можно рассматривать как  изо-

лированную форму или  как  один из  анатомических при-
знаков, которые могут встречаться и  у  пациентов с  сер-
дечной патологией, и у пациентов с экстракардиальными 
заболеваниями. НКЛЖ, как  генетическая форма само-
стоятельной КМП, встречается при  ювенильных КМП 
у  младенцев мужского пола с  дилатационным и  гипоки-
нетическим фенотипами, обусловленными мутациями 
в гене TAZ (тафазин, или G4.5) [10, 34, 35].

В  качестве структурной аномалии с  потенциально 
патогенным функциональным эффектом НКМ может 
способствовать дисфункции ЛЖ и  при  других сопут-
ствующих морфофункциональных расстройствах, таких 
как  первичные КМП, ВПРС, моногенные синдромы 
и  хромосомные дефекты [7, 35, 36]. Вариабельность 
синдрома НКМ и  варианты НКЛЖ представлены 
на рисунке 1.

Нерешенным сегодня остается вопрос о  нозологиче-
ской самостоятельности НКЛЖ. По данным ряда иссле-
дований, НКМ является изолированной находкой лишь 

Вариации синдрома НКМ 
• Динамическое изменение 
   НКМ на фоне 
   прогрессирования 
   заболевания
• НКМ может сопутствовать 
   развитию заболевания 
   (миокардит, ИБС)
• Потенциально 
   обратимый синдром

НКМ при нормальных 
размерах  и сохраненной 
функции сердца 
• Индивидуальная 
    изменчивость

Генетический НКЛЖ
• Хромосомные дефекты
• Моногенные синдромы
• Врожденные пороки 
   развития сердца
• Кардиомиопатии
   (ДКМП, ГКМП, РКМП)

Негенетический НКЛЖ
• Спортсмены
• Серповидноклеточная 
    анемия
• Беременность
• Гематологические заболевания
• Хроническая почечная 
   недостаточность
• Поликистозная почка

НКС : КС ≥ 2,3

НКС
КС

Рис.  1. Вариации синдрома НКМ и подтипы НКЛЖ
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у  трети взрослых пациентов с  НКЛЖ, а  в  большинстве 
случаев наблюдаются сочетания НКЛЖ с  ВПРС, други-
ми морфофункциональными вариантами КМП, а  также 
с  миокардитом и  ИБС. Ряд ведущих европейских экс-
пертов ( J. Towbin, 2015; Е. Arbustini, 2016) предприняли 
попытку выделить отдельные подтипы НКЛЖ с  учетом 
сочетания НКМ с другими морфоструктурными измене-
ниями сердца [7, 36, 37]. Согласно этим данным нозоло-
гию НКЛЖ условно можно разделить на следующие под-
типы:
1.  Изолированный синдром НКЛЖ (иНКЛЖ). Изо ли-

рованный морфологический синдром наблюдается 
у лиц с нормальными размерами и толщиной стенок ЛЖ 
без систоло-диастолической дисфункции. Генетическая 
составляющая иНКЛЖ при нормальной функции серд-
ца пока неизвестна. Согласно рекомендациям ведущих 
специалистов рабочей группы ЕОК целесообразно рас-
сматривать иНКЛЖ, как  потенциально предраспола-
гающий ФР возможного прогрессирования фенотипа 
или развития КМП [20].

2.  НКЛЖ с  дилатацией и  дисфункцией ЛЖ. Например, 
ювенильные формы КМП являются уникальными моде-
лями генетической некомпактной КМП. Классические 
примеры  – синдром Барта и  TAZ-ассоциированная 
КМП [10, 34, 35].

3.  НКЛЖ при  наличии диагностических критериев дру-
гих форм КМП (ДКМП, ГКМП, РКМП и  АПЖК). 
В  этих случаях только исследование семейной родо-
словной и  сегрегационный анализ помогут распоз-
нать сложные взаимосвязи, определить доминирую-
щую роль фенотипа и решить важный вопрос – суще-
ствуют  ли эти фенотипы, как  две независимые КМП, 
или  они являются частью одного фенотипа у  всех 
или  некоторой части членов семьи. НКЛЖ часто 
наблюдается при  КМП с  перекрывающимися феноти-
пами (например, при ДКМП+АПЖК, ДКМП+ГКМП, 
при митохондриальных КМП).

4.  НКЛЖ при  ВПРС: открытый артериальный проток, 
дефекты межпредсердной и  межжелудочковой перего-
родок, аномалия Эбштейна, гипоплазия левых отделов 
сердца. ВПРС могут быть как  наследственными, так 
и спорадическими.

5.  Синдромы НКЛЖ (спорадические или  семейные) 
при редкой генетической патологии, когда морфология 
НКМ является одним из признаков, связанных с моно-
генным дефектом, вызывающим болезни Андерсона-
Фабри и  Данона [38–40]. Нередко фенотип гипер-
трофии и  НКМ являются первыми выявляемыми син-
дромами тезаурисмозов (болезней накопления). Реже 
в практике встречаются другие мультисистемные забо-
левания с  хромосомными дефектами: транслокации, 
трисомии и тетрасомии [41].

6.  Приобретенный и потенциально обратимый синдром 
иНКЛЖ, который часто наблюдается у  профессио-
нальных спортсменов [15, 18, 19]. Зарегистрированы 
множественные случаи иНКЛЖ при  серповиднокле-
точной анемии [14, 16], беременности [17], нейро-
мышечной патологии [12] и  ХПН [13]. Эти наблюде-
ния расширяют спектр этиопатогенетических гипотез 
от  патологии эмбриогенеза к  адаптивным патогене-
тическим механизмам, включающим компенсаторные 
изменения сердца в  неблагоприятных условиях гемо-
динамической перегрузки и  другие эпигенетические 
факторы [42].

7.  Некомпактный ПЖ, который может сочетаться 
как  с  НКЛЖ, так и  присутствовать в  изолированной 
форме [2, 3].
В  целом клиническая картина НКЛЖ отличается зна-

чительной вариабельностью, патология НКМ является 
генетически, функционально и  морфологически гетеро-
генной. НКЛЖ может присутствовать как  при  первич-
ных формах сердечных заболеваний, так и  при  систем-
ных заболеваниях с  мультиорганными расстройствами. 
Прогностическое значение НКЛЖ остается не до конца 
ясным, особенно у  пациентов с  нормальной систоличе-
ской функцией.

Генетика НКЛЖ
В  2001  г. F.  Ichida с  совт. выявили гетерозиготную 

мутацию (p. Pro121Leu) в гене дистробревина (DTNA) 
в  трех поколениях японской семьи, члены которой 
страдали различными ВПРС с НКЛЖ [43]. С тех пор 
исследователи добавили еще 8 дополнительных локусов 
в онлайн-менделевскую базу – генов, кодирующих бел-
ки, G4.5 / TAZ, ZASP, Fbkp1a / Notch, TNNT2, MYH7, 
TPM1, MYBPC3, ACTC1. Однако ни  один из  зареги-
стрированных генов-кандидатов не  был связан с  изо-
лированным НКЛЖ у  пациентов с  нормальными раз-
мерами и  функцией сердца. Неудивительно, что  гены, 
связанные с  НКЛЖ, совпадают с  генами, ассоцииро-
ванными с  другими первичными КМП. Как  прави-
ло, эти гены кодируют саркомерные и  ядерные бел-
ки, компоненты Z-диска, белки сарколеммы, ионные 
каналы и гены сигнальных путей. В 2008 г. S. Klaassen 
с  соавт. обнаружили мутации в  гене ACTC1 у  паци-
ентов с  НКЛЖ, но  позже исследователи определили 
мутации в этом же гене, вызывающие развитие ДКМП, 
ГКМП, РКМП и ВПРС, а также мутации в генах MYH7 
и  MYBPC3, приводящие к  развитию как  ГКМП, так 
и ДКМП, НКЛЖ [44].

Эти данные фактически могут свидетельство-
вать не  только об  универсальной роли саркомерных 
и  несаркомерных генов в  генезе кардиомиопатий, 
но  и  о  существовании неизвестного звена патогене-
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за, «направляющего» развитие кардиомиопатии в тот 
или иной фенотип.

Фенотипическое разнообразие НКЛЖ можно про-
демонстрировать на  примере нескольких клинических 
наблюдений из нашей практики.

Клиническое наблюдение 1.
Пробанд  К., 1989  г. р., муж. В  20-летнем возрас-

те впервые появились жалобы на  чувство нарушения 
сердечного ритма и  одышку при  ускоренной ходь-
бе. При  обследовании выявлена гипертрабекулярная 
структура ЛЖ с  дилатацией и  диффузным гипоки-
незом миокарда, аномально расположенные хорды 
(АРХ), аневризматическое выпячивание межпредсерд-
ной перегородки. ЭхоКГ параметры ЛЖ в  В-режиме: 
конечно-диастолический объем (КДО) 204 мл, конеч-
но-систолический объем (КСО) 133 мл, ФВ) 38 %, 
фракция укорочения 17 %, конечно-диастолическое 
давление (КДД) 63 мм, выраженная трабекулярность 
задне-боковой, задне-диафрагмальной и  задне-базаль-
ной области по  типу НКМ (толщина НКС 12 мм, КС 
5 мм, соотношение НКС / КС 2,4), глобальная продоль-
ная деформация ЛЖ (GLScр). – -10,4 %.

Через 5  лет молодой человек обратился в  Республи-
канс кий научно-практический центр «Кардиоло гия» 
(РНПЦК) с жалобами на усиление одышки и неперено-
симость бытовых и трудовых нагрузок. В результате МРТ 
исследования сердца были выявлены 4 основных призна-
ка НКЛЖ: 1) двухслойный миокард (НКС и КС), 2) более 
3-х сегментов (n=8) патологической трабекулярности, 
3)  межтрабекулярные карманы, сообщающиеся с  поло-
стью ЛЖ, 4) соотношение НКС / КС >2,3 (17 / 7=2,43). 
МРТ-признаки НКМ ЛЖ и  ПЖ с  визуализацией двух-
слойного миокарда и дилатированного ЛЖ у пациента К. 
представлены на рисунке 2. Дополнительными находками 
при исследовании были АРХ, дилатация и систолическая 
дисфункция ЛЖ (КДО 256 мл, КСО 162 мл, ФВ  36 %). 
На  фоне медикаментозной терапии при  динамическом 
мониторировании ЭКГ (Холтеровское мониторирова-
ние) (в течение 29 месяцев наблюдения) клинически зна-
чимой эктопии не регистрировалось (до 300 одиночных 
желудочковых экстрасистол в сутки).

При  детальном изучении анамнеза выяснилось, 
что внезапная сердечная смерть (ВСС) была документи-
рована у новорожденного брата с ВПРС в возрасте 1 неде-
ли, родной сестры пробанда в возрасте 16 лет и бабушки 
по материнской линии в возрасте 45 лет. При семейном 
обследовании у  матери пациента обнаружили гипертра-
бекулярность ЛЖ по типу НКМ с дилатацией и систоли-
ческой дисфункцией ЛЖ (ЭхоКГ критерии + МРТ кри-
терии НКЛЖ и ДКМП). Генеалогическое древо пробан-
да представлено на рисунке 3.

Обследование пробанда и  его родственников было 
проведено в соответствии с положениями Хельсинкской 
декларации. У  всех членов семьи было получено пись-
менное информированное согласие на проведение моле-
кулярно-генетического исследования. Геномная ДНК 
пациента К. была использована для  высокопроизво-
дительного секвенирования (NGS) на  приборе MiSeq 
System (Illumina Inc., San Diego, CA, US) с помощью ком-
мерческой панели TruSight Cardiomyopathy Sequencing 
panel (Illumina Inc., San Diego, CA, US). По результатам 
NGS у пробанда были обнаружены три варианта в генах 
KCNA5 (p. P307S), MYH7 (p. A373V), ACTC1 (p. S283G) 
как  возможные мутации, повлекшие развитие НКЛЖ 
и  ДКМП. Все три варианта приводят к  несинонимич-
ным заменам в  белках, частота их  в  популяции человека 
крайне низка (менее 0,005 %), предиктивный анализ in 
silico показал высокую патогенность для вариантов генов 
MYH7 и ACTC1.

ВСС – внезапная сердечная смерть, стрелкой указан пробанд,
     – мужской пол;     – женский пол;

       или      – заболевший носитель мутации;
  / – гибель индивидуума).

I

III

ВСС 16 лет ВСС 1 нед. 20 лет

47 лет

1 2

1 2 3

ВСС  45 лет

II

Рис.  3. Генеалогическое древо пробанда К.

А) проекция по короткой оси;
отчетливо визуализируется
двухслойная структура 
миокарда ЛЖ, с соотно-
шением НКС/ КС > 2,3.

Б) стандартная 4-х камерная 
позиция в конечную диастолу 
сердечного цикла;
выраженная трабекулярность
средних сегментов 
задне-боковой стенки ЛЖ
и повышенная трабекуляр-
ность правого желудочка.

Рис.  2. МРТ сердца пробанда К. с зонами  
двухслойного (КС и НКС) миокарда нижних, 
средних и базальных отделов боковой стенки
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Метод секвенирования по  Сенгеру был использован 
для  генотипирования родственников пациента и  опре-
деления наследования выявленных вариантов. Согласно 
полученным данным пациент К. унаследовал две мутации 
от  матери (ACTC1 и  MYH7) и  вариант от  отца в  гене 
KCNA5.

Дальнейший сегрегационный анализ показал, что носи-
тельство вариантов в  генах MYH7 и  ACTC1 ассоцииро-
вано с  развитием фенотипов ДКМП и  НКЛЖ. В  пред-
ставленном клиническом случае пробанд (III:1) и его мать 
(II:2) имеют одинаковые фенотипы заболевания и  оба 
являются носителями вариантов в генах MYH7 и ACTC1. 
У отца пробанда признаков КМП не выявлено, при ЭхоКГ 
структурной патологии, дилатации ЛЖ и сократительной 
дисфункции не обнаружено. Результаты сегрегационного 
анализа семьи К. представлены в таблице 1.

Современное морфофункциональное описание 
семейной КМП, с указанием фенотипа и генотипа соглас-
но международному буквенному коду по нозологической 
классификации MOGE (S) [6], представлено в таблице 2.

Таким образом, сложная семейная форма КМП, 
ассоциированная с  дигенным наследованием мутаций, 
обусловлена перекрывающимися фенотипами ДКМП 
и  НКЛЖ. Проведенный сегрегационный анализ резуль-
татов исследования немногочисленных живых членов 
семьи не  позволяет в  этом случае уточнить доминирую-
щий фенотип и подтвердить генетическую самостоятель-
ность НКЛЖ или  синдромность НКМ на  фоне ДКМП, 
так как  два члена семьи имеют одинаковые фенотипы 
заболевания и  оба являются носителями аналогичных 
вариантов в генах MYH7 и ACTC1.

Клиническое наблюдение 2.
Пробанд Д., жен., 1962 г. р. В возрасте 45 лет впервые 

появились симптомы СН и  выявлены признаки дила-
тации и  систолической дисфункции ЛЖ. Пациентка 
длительно получала стандартную базовую терапию СН. 
Через 5  лет состояние ухудшилось, появились признаки 
резистентной к  фармакотерапии тяжелой СН, обуслов-
ленной бивентрикулярной систолической дисфункцией 
и дилатацией всех полостей сердца. В 2016 г. пациентка 
была госпитализирована в  РНПЦК для  решения вопро-
са о  необходимости проведения трансплантации сердца. 
При ЭхоКГ выявлены выраженная дилатация ЛЖ и сфе-
рическое ремоделирование сердца, бивентрикулярная 
систолическая дисфункция и  признаки некомпактности 
миокарда в области нижней, задней и боковой стенок ЛЖ, 
а  также верхушки и  свободной стенки ПЖ. Параметры 
ЭхоКГ (Симпсон): КДО ЛЖ 272 мл; КСО ЛЖ 241 мл; 
ФВ ЛЖ 22 %; КДД ЛЖ 71 мм; GLS ЛЖ  – -7,0 %; КДО 
ПЖ 51 мл; КСО ПЖ 39 мл; ФВ ПЖ 23,5 %; GLS ПЖ  – 

-8,8 %; гипертрофия модераторной связки и  свободной 
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стенки ПЖ (9 мм); систолическая экскурсия плоскости 
трикуспидального кольца (TАPSE) 10 мм; индекс массы 
миокарда составил 217 г / м2, масса миокарда ЛЖ – 388 г.

В результате МРТ исследования сердца выявлены зна-
чительная дилатация левых отделов сердца с  систоличе-
ской дисфункцией и  4 основных признака НКМ с  соот-
ношением НКС / КС (17 мм / 5 мм) = 3,4 (дилатация 
ЛЖ и  двухслойная структура миокарда представлены 
на  рисунке  4А). Контрастирование гадолинием позво-
лило определить линейные зоны распространенного 
фиброза миокарда (рис. 4Б).

При  биохимическом исследовании у  пациент-
ки  Д. наб лю далось повышение уровня сывороточного 
N-концевого предшественника мозгового натрийурети-
ческого пептида – 1423 пг / ммоль и ферментов цитолиза – 
трансаминаз (АЛТ 217 Е / л, АСТ 297 Е / л). Симптомов 
скелетной миопатии и снижения интеллекта обнаружено 
не было. При селективной ангиографии патологии коро-
нарных артерий не выявлено.

При  анализе родословной пациентки Д. выявлены 
неблагоприятные кардиоваскулярные события у  род-
ственников по материнской линии – ранние ВСС членов 

LAMP2: c.864+1С>T

Мать (II:1)

Пробанд (III:1)

Дочь (IV:1)

T T A C T C A C C A C A S C

T T A C T C A Y C A C A G C

T T A C T C A C C A C A G C

150

150

Рис.  6. Фрагменты секвенирования гена 
LAMP2 у пробанда Д. и членов семьи

Таблица 1. Результаты сегрегационного анализа семьи пробанда К.

Семья пробанда К. KCNA5 MYH7 ACTC1

Члены семьи Фенотип КМП

III: 1 (пробанд) НКЛЖ + ДКМП (КДД 63 мм, ФВ ЛЖ 36 %) + + +

II: 1 (отец) КМП не выявлено (ФВ ЛЖ 67 %) + –  –

II: 2 (мать) НКЛЖ +ДКМП (КДД 65 мм, ФВ ЛЖ 39 %) – + +

Предиктор патогенности (revel score) 0,205 0,737 0,915

Идентификатор в базе данных (dbSNP) rs17215409 rs730880924 rs751044644

«+» – носительство мутации; «-» – отсутствие мутации.

ВСС – внезапная сердечная смерть, 
ТС – трансплантация сердца, стрелкой указан пробанд,

     – мужской пол;     – женский пол;
       или      – заболевший носитель мутации;

  / – гибель индивидуума).

ВСС 40 лет 

ВСС 36 лет ТС 50 лет 

65 лет

I

II

III

IV

Рис.  5. Генеалогическое древо пробанда Д.

Таблица 2. Нозологическая  
классификация сложного семейного фенотипа КМП

Члены 
семьи Классификация MOGE (S)

I: 2 MD+NC [brady] OHGADEG-MYH7 [р. A373V] +ACTC1 [p. S283G] SII

II: 1 MD+NCOHGADEG-MYH7 [р. р. A373V] +ACTC1 [p. S283G] SIII

А) проекция по короткой оси:
отчетливо визуализируется
двухслойная структура 
миокарда ЛЖ и ПЖ, 
с соотношением 
НКС\КС = 3,4.

Б) контрастное усиление МРТ:
в проекции по короткой 
оси наблюдаются 
интрамуральные линейные 
зоны отсроченного накопле-
ния гадолиния (зоны миокар-
диального фиброза в области 
средних сегментов МЖП,
боковой, задне-боковой 
и нижне-диафрагмальной
области ЛЖ).

Рис.  4. МРТ сердца пробанда Д.  
с дилатацией ЛЖ и бивентрикулярным НКМ
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семьи в возрасте 40 и 36 лет (дедушка и двоюродный брат). 
У дочери и матери пробанда Д. признаков КМП или дру-
гих морфофункциональных изменений сердца при обсле-
довании не обнаружено. Генеалогическое древо семьи Д. 
в четырех поколениях представлено на рисунке 5.

С учетом семейного анамнеза (в соответствии с пись-
менным информированным согласием) пациентке было 
проведено генетическое исследование. По  результатам 
NGS, у пробанда Д. была обнаружена сплайсинг мутация 
гена LAMP2: c. 864+1С>T. Метод прямого секвенирова-
ния по  Сенгеру был использован для  генотипирования 
родственников пациентки (мать и  дочь) и  определения 
наследования выявленных вариантов. У  матери и  доче-
ри указанная мутация LAMP2 не обнаружена. Согласно 
полученным данным (фрагменты секвенирования гена 
LАMP2 представлены на  рисунке  6), выявленная мута-
ция у  пробанда Д. является de novo (спорадическая 
мутация). На это указывает LAMP2 отрицательный тест 
у матери. Биологический материал отца не был доступен 
для  анализа, однако отсутствие у  него признаков болез-
ни и продолжительность жизни отца до 65 лет исключа-
ют носительство мутации и  болезнь Данона, при  кото-
рой средняя длительность жизни у  мужчин составляет 
19±6 лет.

Таким образом, болезнь Данона у  пациентки Д. под-
тверждена генетически. Представленный сложный фено-
тип КМП можно объяснить наличием дефицита проте-
ина LAMP2, вызывающего развитие системного лизо-
сомального накопления  – гликогеноза. Специфическая 
КМП, с  указанием фенотипа и  генотипа по  нозологиче-
ской классификации MOGE (S), представлена в  табли-

це 3 в виде буквенного международного индивидуального 
кода заболевания [6].

В  представленном клиническом наблюдении бивен-
трикулярный НКМ является характерным анатомиче-
ским синдромом и  составляющим компонентом специ-
фической КМП при  моногенной лизосомальной пато-
логии  – болезни Данона. Отсутствие общепринятых 
критериев НКМ на  фоне сопутствующих изменений  – 
значительной дилатации камер сердца, выраженной 
систолической дисфункции и  гипертрофии миокарда  – 
значительно усложняет интерпретацию результирующих 
данных современных методов визуализации.

Клиническое наблюдение 3.
Пациентка  В., жен., 1991  г. р., обратилась в  2016  г. 

в  РНПЦК с  жалобами на  колющие и  ноющие боли 
в  области сердца, чувство сердцебиения при  быстрой 
ходьбе и одышку. При физикальном обследовании: асте-
ничное сложение; кожные покровы и  слизистые обыч-
ной окраски; АД 115 / 75 мм рт. ст.; Частота сердечных 
сокращений 67 уд. / мин; сердечные тоны ритмичные, 
короткий систолический шум в  точке Боткина; дыха-
ние везикулярное, хрипов нет; пальпаторно увеличения 
печени и периферических отеков не выявлено. По дан-
ным ЭКГ – синусовый ритм, умеренная синусовая бра-
дикардия с  ЧСС 53 уд. / мин, нормальное положение 
электрической оси сердца; по  данным Холтеровского 
мониторирования  – непатологическое количество 
предсердных экстрасистол (133 в  сут.). При  ЭхоКГ 
выявлены зоны гипертрабекулярного строения мио-
карда по типу НКМ на уровне среднего и верхушечно-
го сегментов боковой и нижней стенок ЛЖ (отношение 
НКС / КС >2), а  также АРХ в  средней трети полости 
ЛЖ; нарушение локальной сократимости средне-боко-
вого и  верхушечно-бокового сегментов ЛЖ; незначи-
тельное снижение глобальной систолической функции 
(ФВ ЛЖ 52 %) при  отсутствии дилатации ЛЖ (КДО 
88 мл, КСО 42 мл, КДД 55 мм). При  МРТ исследо-
вании были выявлены все признаки НКМ в  области 
верхушки, переднего, бокового и  нижнего сегментов 
ЛЖ (критерии: двухслойный миокард; отношение 
НКС / КС=17 мм / 4 мм=4,25; сообщающиеся с  поло-
стью ЛЖ межтрабекулярные карманы); признаков 
фиброза миокарда при контрастном усилении не обна-
ружено; при  неконтрастной МРТ-коронарографии  – 
нормальная анатомия и  проходимость коронарных 
артерий. Изображения сердца в  двух МРТ проекциях 
представлены на рисунке 7.

В результате анализа данных анамнеза и ретроспектив-
ной оценки медицинской документации в период с 2009 
по  2015  г. были получены дополнительные важные све-
дения: 1) жалобы на одышку, утомляемость и появление 

Таблица 3. Нозологическая классификация  
фенотипа КМП у пациентки Д. с болезнью Данона

Пробанд Классификация  
MOGE(S)

III: 1 MDanon(D+NC+H)O H[↑ALT, ↑AST, ↑LDH, ↑BNP ] 

GDe Novo EG-[LAMP2: c.864+1С>T] SD–IV

А) проекция по длинной оси 
(отчетливо визуализируется 
двухслойная структура 
миокарда ЛЖ  и межтрабеку-
лярные карманы.

Б) проекция по короткой оси
(наблюдаются гипертрабеку-
лярные зоны в средних 
сегментах передней, 
боковой и нижней стенки ЛЖ).

Рис.  7. Изображение МРТ сердца пациентки В. в двух проекциях
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периферических отеков, а также манифестация НКЛЖ 
(при  ЭхоКГ в  динамике) появились у  пациентки В. 
во  время третьей беременности; 2) впервые de  novo 
гипертрабекулярное строение верхушки, передней 
и боковой стенок ЛЖ было обнаружено в 2015 г. в 3-м 
триместре 3-ей по  счету беременности; 3) по  данным 
предыдущих серийных ЭхоКГ (до  2015  г.) признаков 
морфоструктурных и  функциональных изменений 
сердца не было зарегистрировано.

С  учетом семейного анамнеза (не  уточненные 
обстоятельства ранней смерти матери в возрасте 29 лет, 
наличие троих детей) было принято решение о  про-
ведении генетического тестирования. У  пациентки В. 
было получено письменное информированное согла-
сие на  проведение молекулярно-генетического иссле-
дования. В  результате проведенного секвенирования 
(NGS) геномной ДНК с  помощью коммерческой 
панели TruSight Cardiomyopathy Sequencing Рanel 
(Illumina  Inc., US) патогенных мутаций в  174 анализи-
руемых генах не обнаружили.

В 2018 г. пациентке В. и ее детям (9, 5 и 3 лет) прове-
дено клинико-инструментальное исследование: физи-
кальный осмотр, нейромышечное тестирование, ЭКГ, 
Холтеровское мониторирование и  ЭхоКГ. Признаков 
гипертрабекулярности (или  НКМ) по  данным ЭхоКГ, 
изменений ЭКГ и нарушений сердечного ритма у детей 
не выявили. У матери, пациентки В., отмечалась положи-
тельная динамика – инволюция гипертрабекулярности 
по  данным ЭхоКГ исследования, проведенного двумя 
независимыми экспертами: зона повышенной трабеку-
лярности наблюдалась только в области верхушки ЛЖ 
(отмечена только одним экспертом); признаков НКМ, 
дилатации и  дисфункции ЛЖ не  обнаружено. От  про-
ведения контрольного МРТ исследования сердца паци-
ентка отказалась.

В  представленном случае у  пациентки с  перипар-
тальным и обратимым НКЛЖ триггером для развития 
НКМ (гипертрабекулярный эпифеномен) могли послу-
жить гемодинамические изменения, вызываемые повы-
шением объема циркулирующей крови на  50 % и  удво-
ением преднагрузки на  материнское сердце в  пери-
од 2–3-го триместра беременности. В  исследовании 
S.  Gati (2014  г.) у  25,4 % бессимптомных женщин был 
выявлен эпифеномен de novo гипертрабекулярности 
ЛЖ во  время беременности и  обратное его развитие 
у 69,2 % наблюдаемых через 8,1±4,2 месяца после родо-
разрешения [17].

Обсуждение
Наши наблюдения отражают текущую неопределен-

ность в  отношении патогенеза и  значимости НКЛЖ. 
Анатомически синдром НКМ представляет собой 

гипер трабекулярную морфологию сердечной стенки, 
которую оценивают с  помощью высокоточных совре-
менных визуализирующих методик. Клинически син-
дром НКМ высоко вариабелен  – нередко сопутствует 
другим заболеваниям сердца и экстракардиальной пато-
логии или  является неотъемлемым составным компо-
нентом редкого заболевания.

Так, в  первом клиническом случае (пробанд К.) 
диагностирован сложный семейный фенотип КМП 
(НКЛЖ в  сочетании с  ДКМП), ассоциированный 
с  двумя патогенными мутациями (MYH7 и  ACTC1), 
которые встречаются и  при  других первичных КМП 
(ДКМП, НКЛЖ, ГКМП). Во втором наблюдении (про-
банд Д.) выявлен бивентрикулярный НКМ (с дилатаци-
ей и  значительной систолической дисфункцией обоих 
желудочков, с  гипертрофией ПЖ), обусловленный de 
novo мутацией гена LAMP2, вызывающей дефицит 
лизосом-ассоциированного мембранного протеина 
с развитием гликогеноза – болезни Данона; в этом слу-
чае НКМ – это важный составляющий анатомический 
синдром моногенной болезни. В  третьем наблюдении 
(клинический случай В.) представлена перипартальная 
эволюция приобретенного синдрома НКЛЖ.

При  редких синдромах / заболеваниях НКМ явля-
ется неотъемлемой частью КМП (болезни Данона 
и  Фабри). Клиническая значимость НКМ, сопутству-
ющего другим сердечным заболеваниям (60–65 % 
случаев), по-прежнему остается неопределенной [7, 
30–37]. Крайне гетерогенная генетическая составляющая 

Рестриктивная 
кардиомиопатия

Кардиомиопатия 
некомпактного 
строения 
миокарда ЛЖ 
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Рис.  8. Схематическое изображение  
перекрывающихся основных генов-кандидатов, 
ответственных за развитие НКЛЖ,  
ДКМП, ГКМП и РКМП
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НКЛЖ,которая совпадает (перекрывается) со  спек-
тром генетических мутаций, вызывающих и  другие 
первичные формы КМП (ДКМП, РКМП, ГКМП), 
может свидетельствовать о  возможном «континууме 
КМП, ассоциированных с  мутациями генов саркомер-
ных белков», т. н. «континуум КМП» был предложен 
группой итальянских ученых (M. Baldi с соавт., 2010 г.). 
Схематическое изображение основных перекрываю-
щихся генов-кандидатов, ассоциированных с  разви-
тием НКЛЖ, ГКМП, ДКМП и  РКМП представлено 
на рисунке 8 [7, 36, 37, 43–48].

Приобретенные формы (у  спортсменов), развитие 
НКЛЖ на фоне другого заболевания (анемия, почечная 
недостаточность, ИБС) или  его динамическая эволю-
ция (представленный нами третий клинический случай 
обратного развития перипартального НКМ) свидетель-
ствуют о  том, что  патогенез этого структурного рас-
стройства является более сложным и патогенетическая 
роль эмбриогенеза – не единственная гипотеза. Другие 
патофизиологические теории развития НКЛЖ базиру-
ются на  вторичных механизмах, вызывающих форми-
рование повышенной трабекулярности вследствие воз-
действия эпигеномных факторов на  протяжении всей 

жизни индивидуума [15–20]. Например, микроцир-
куляторная дисфункция или  нарушения метаболизма 
могут приводить к  ишемии миокарда, тем  самым сти-
мулируя увеличение трабекулярности [27]. Кроме того, 
повышенная трабекулярность развивается у  пациен-
тов с  заболеваниями клапанного аппарата и  при  ХПН, 
гемодинамика которых отличается повышенной пред- 
и постнагрузкой [11, 13].

Патогенез приобретенного НКЛЖ остается все 
еще  недостаточно изученным, но  гипотеза адаптивно-
го механизма развития НКМ находит свое подтверж-
дение в  некоторых экспериментальных исследованиях. 
Повышение трабекулярности (своего рода увеличение 
эндокардиальной поверхности) является компенсаци-
онным механизмом для увеличения объема сердечного 
выброса желудочков с  компрометированной сократи-
тельной функцией или  подверженных значительной 
перегрузке давлением / объемом. Изучаются и  другие 
вероятные механизмы развития гипертрабекулярно-
сти, обусловленные снижением адгезии кардиомио-
цитов из-за  нарушения функции щелевых контактов 
(gap junctions), которые локализуются во  вставочных 
дисках соседних кардиомиоцитов (C. Agnisolа, 1994 г.: 
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одна из  первых изученных моделей некомпактности  – 
губчатое сердце ледяной рыбы, которое способно 
обеспечивать адекватный ударный объем при  низком 
давлении с помощью компенсаторной псевдогипертро-
фии) [11, 36, 37].

Таким образом, множественные генетические дефек-
ты, вызывающие НКЛЖ, значительная вариабельность 
клинических и  структурно-функциональных феноти-
пов НКЛЖ [36], детально не изученные и не уточнен-
ные механизмы взаимодействия патогенетического 
«континуума саркомерных и  несаркомерных КМП», 
вызывают сомнения и  разночтения у  ведущих экс-
пертов  – кардиологов, генетиков, патофизиологов. 
Вопросы по разграничению НКЛЖ, как нозологически 
самостоятельной КМП или  как  сопутствующего ана-
томического синдрома НКМ, еще  далеки от  разреше-
ния. Дополнительной сложностью является отсутствие 
унифицирующих критериев диагностики (критерии 
соответствия) на  основе современных визуализирую-
щих технологий и неоднозначная интерпретация роли 
НКМ (причина или  следствие КМП). Все вышепере-
численные проблемы вносят свой вклад в  существую-
щую сегодня неопределенность в  отношении конкрет-
ной генетической основы НКЛЖ и диктуют необходи-
мость решения следующих важных задач:
• достижение профессионального рекомендательного 
консенсуса по  унификации диагностических критери-
ев НКЛЖ; более осторожный и  взвешенный подход 
к диагностике изолированной НКМ, как самостоятель-
ной формы КМП;
• проведение дальнейших исследований с  формирова-
нием многоцентровых реестров НКЛЖ, с длительным 
наблюдением пробандов и  их  родственников, с  анали-
зом корреляции генотипов, фенотипов и  клинических 
исходов НКМ.

Проведение генетического консультирования 
и  молекулярного тестирования является целесообраз-
ным для па  циен  тов, имеющих НКЛЖ как  в  изолиро-
ванной форме, случайно выявленной во время медицин-

ского обследования, так и при сочетании НКЛЖ с дру-
гими формами КМП [45, 46].

Клиническое медицинское исследование должно 
включать обязательную оценку антропометрических 
данных, осмотр кожных покровов, глаз, волос, а также 
нейромышечное тестирование. Тщательный фенотипи-
ческий анализ экстракардиальных признаков позволит 
исключить другие заболевания с  присущей им гипер-
трабекулярностью, такие как  болезнь Фабри, болезнь 
Данона или  Нунан синдром. Клинический скрининг 
членов семьи первой линии родства помогает выяс-
нить, является  ли НКЛЖ семейным или  спорадиче-
ским [46]. Все данные важно интегрировать в  семей-
ные родословные, которые позволяют графически 
представить типы наследования болезни. В  семьях 
с  НКЛЖ некоторые родственники могут иметь изоли-
рованную форму НКЛЖ [45], тогда как  другие могут 
иметь ВПРС или  другие формы КМП [11], включая 
КМП и  без  НКЛЖ. Многообразие вариантов КМП 
у  родственников диктует необходимость проведения 
сегрегационного анализа, позволяющего оценить роль 
той или  иной мутации, особенно в  семьях с  наследо-
ванием множественных мутаций. Тщательное физи-
кальное и  клинико-инструментальное обследование 
целесо образно проводить всем членам семьи с  гипер-
трабекулярностью, синдромом НКМ или  НКЛЖ, 
независимо от  результатов генетического тестирова-
ния. Вероятный диагноз КМП НКЛЖ следует рассма-
тривать для  тех пациентов, у  которых, помимо крите-
риев НКМ (по  данным ЭхоКГ и  МРТ), присутствует 
хотя бы один из следующих признаков: наличие НКЛЖ 
у  родственника или  нескольких членов семьи; иденти-
фицированы патологические мутации генов, ассоци-
ированных с  НКЛЖ; выявлены локальные наруше-
ния сократимости миокарда; а  также наличие одного 
из  таких осложнений, как  клинически значимые арит-
мии, СН или тромбоэмболия [47, 48].
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