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Резюме __________________________________________________________________________________________________ 

Десминовая кардиомиопатия (КМП) – это один из самых редких видов генетически 
обусловленных кардиомиопатий, который вызван мутацией в гене десмина (DES) и 
чаще всего дебютирует в возрасте 20–40 лет. Первыми клиническими проявлениями 
могут быть нарушения ритма и проводимости, синкопальные состояния, проявле-
ния сердечной недостаточности, поражение скелетной мускулатуры. Диагности-
ка осуществляется с использованием эхокардиографического (ЭхоКГ), магнитно-
резонансного (МРТ) методов исследования, зондирования полостей сердца, 
эндомиокардиальной биопсии и генетического скрининга. Редкая встречаемость, 
неспецифичность клинических проявлений, трудности диагностики являются при-
чиной недостаточного количества клинических данных, отсутствия на данный мо-
мент эффективных методов лечения. На  сегодняшний день лечение десминовой 
КМП направлено на купирование симптомов сердечной недостаточности, а также 
жизнеугрожающих аритмий. В  статье приводится описание клинического случая 
семейной формы десминовой кардиомиопатии, ассоциированной с вариантом 
нуклеотидной последовательности (ВНП) в гене десмина (DES) с доминирующим кар-
диальным фенотипом рестриктивной кардиомиопатии.
Ключевые слова: десминовая кардиомиопатия, рестриктивная кардиомиопатия, 
десминопатия, ген десмина, атриовентрикулярная блокада, желудочковая тахикар-
дия
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Abstract __________________________________________________________________________________________________ 

Desmin cardiomyopathy(CMP) is one of the rarest types of genetically determined 
cardiomyopathies it is caused by a mutation in the desmin gene (DES) and most often 
debuts at the age of 20–40 years. The  fi rst clinical manifestations may be rhythm and 
conduction disorders, syncopal conditions, manifestations of heart failure and damage 
to skeletal muscles. Diagnosis is carried out using echocardiographic (ECHO), cardiac 
magnetic resonance (CMR), probing of the heart cavities, endomyocardial biopsy and 
genetic screening. A  rare occurrence non-specifi city of clinical manifestations and 
diagnostic diffi  culties the reason of the insuffi  cient amount of clinical data and the lack of 
eff ective treatment methods at the moment. Today treatment of desmin cardiomyopathy 
is aimed at reliving symptoms of heart failure as well as life-threatening arrhythmias. 
The article describes a clinical case of a familial form of desmin cardiomyopathy associated 
with a variant of the nucleotide sequence (GNP) in the desmin gene with a dominant 
cardiac phenotype of restrictive cardiomyopathy.
Keywords: desmin cardiomyopathy, restrictive cardiomyopathy, desminopathy, desmin 
gene, atrioventricular block, ventricular tachycardia

_________________________________________________________________________________________________

  ВВЕДЕНИЕ
Десминопатии – это редкие заболевания, связанные с мутацией в гене десмина, 

расположенном на хромосоме 2q35. Десмин  – цитоскелетный белок, относится к 
классу промежуточных филаментов мышечной ткани. В мышечных клетках волокна 
десмина образуют сеть, связывающую миофибриллы друг с другом, с ядерной и на-
ружной мембраной, а также с другими органеллами, тем самым играя важную роль в 
поддержании структурной и механической целостности кардиомиоцитов [1, 2].

Мутации в гене десмина приводят к широкому спектру клинических проявлений, 
таких как скелетная миопатия, КМП (гипертрофическая, дилатационная, рестриктив-
ная, аритмогенная), а также к желудочковым аритмиям, нарушениям проводимости, 
таким как атриовентрикулярные блокады [3].

В данной статье описывается случай семейной формы десминовой КМП с ре-
стриктивным фенотипом.
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  КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ
Мужчина 28 лет, в декабре 2017 года обратился с жалобами на ощущение не-

ритмичного сердцебиения, предобморочное состояние. О пациенте также извест-
но, что он в течение нескольких месяцев страдает артериальной гипертензией и 
имеет полную блокаду левой ножки пучка Гиса, о которой знает с детства. Наслед-
ственный анамнез пациента отягощен: родной брат страдает миопатией неизвест-
ной этиологии (в возрасте 32 лет брату имплантирован электрокардиостимулятор 
(ЭКС). Пациенту впервые выполняется ЭхоКГ, по результатам которой выявле-
на умеренная легочная гипертензия (давление в легочной артерии 56 мм рт. ст.), 
незначительная митральная и умеренная трикуспидальная регургитация, при 
этом фракция выброса (ФВ) левого желудочка (ЛЖ) оказалась сохранной (55%). 
С  целью выявления причин легочной гипертензии выполнена чреспищеводная 
эхокардиоскопия, в ходе которой были исключены частичный аномальный дренаж 
легочных вен, септальные дефекты, однако выявлена дилатация правых отделов 
сердца. По  данным суточного мониторирования электрокардиограммы (СМ-ЭКГ) 
патологических изменений выявлено не было. К  лечению был добавлен амлоди-
пин, ивабрадин.

В январе 2018 года проводится манометрия правых отделов сердца, которая под-
твердила наличие легочной гипертензии с систолическим давлением 40 мм рт. ст., а 
также нормальное соотношение объемного легочного кровотока к системному, без 
наличия шунтирования крови (Qp/Qs 1,03).

Спустя пять месяцев от момента появления вышеуказанных жалоб пациент от-
мечал возникновение жжения в мышцах верхних и нижних конечностей, ощущение 
утомляемости в мышцах при физической нагрузке, возобновление ощущения не-
ритмичного сердцебиения. В биохимическом анализе крови выявлено повышение 
креатинфосфокиназы до 500 ЕД/л. По данным электронейромиографии признаков 
неврального поражения обнаружено не было.

В августе 2018 г. пациент был направлен в федеральный центр для дообследо-
вания. Повторно выполнена ЭхоКГ, по результатам которой не было выявлено уве-
личения размера полости ЛЖ (конечно-диастолический размер  – 44  мм, конечно-
систолический размер  – 30  мм), снижения систолической функции миокарда ЛЖ 
(ФВ – 55%), однако была обнаружена диастолическая дисфункция 3-й степени. От-
мечалась выраженная дилатация предсердий, а также умеренная легочная гипер-
тензия (44 мм рт. ст.). Впервые выявляется нарушение сократительной способности 
правого желудочка (фракция выброса по Simpson BP 55%, TAPSE >1,6 см, TASV 9–10 
см/с). По результатам ЭхоКГ заподозрено наличие кардиомиопатии с рестриктивным 
фенотипом.

Пациенту проводится генетическое исследование, в ходе которого выявляется 
Р419L замена в гене десмина. Учитывая данные генетического обследования, диа-
гноз был верифицирован и от проведения МРТ сердца, инвазивных методов диагно-
стики было принято решение воздержаться. Брату и матери пробанда был проведен 
каскадный генетический скрининг, у обоих выявлена аналогичная мутация в гене 
десмина. На  момент постановки диагноза брат пациента страдал выраженным по-
ражением скелетной мускулатуры. Матери при дообследовании установлен диагноз 
кардиомиопатии, поражения периферических мышц выявлено не было. При  тща-
тельном сборе семейного анамнеза жалобы схожего характера у родственников 
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второй степени родства (бабушки, дедушки) отсутствовали, и им генетическое иссле-
дование проведено не было.

Пациенту был выставлен диагноз: основное заболевание – семейная десминовая 
кардиомиопатия, рестриктивный фенотип. Осложнения основного заболевания: ле-
гочная гипертензия, полная блокада левой ножки пучка Гиса.

С целью выявления наличия поражения дыхательной мускулатуры пациенту 
выполнена бодиплетизмография, по результатам которой выявлен нормальный 
вариант механики дыхания без изменения общей емкости легких, нарушения про-
ходимости дыхательных путей. Повторное СМ-ЭКГ обнаружило транзиторную атрио-
вентрикулярную блокаду 1-й степени (PQ 204 мсек). Кардиореспираторное тестиро-
вание также показало физиологический ответ сердечно-сосудистой и дыхательной 
систем на физическую нагрузку.

Через год в связи с развившейся пароксизмальной формой фибрилляции-трепе-
тания предсердий выполнена радиочастотная абляция кавотрикуспидального пере-
шейка.

В июле 2021 г. в связи с рецидивом жалоб на неритмичное сердцебиение, перио-
дическое головокружение, синкопальные состояния выполняется СМ-ЭКГ. Выявлена 
АВ-блокада 3-й степени с приступами Морганьи – Адамса – Стокса. Электрокардио-
грамма при поступлении представлена на рис.  2. Пациенту имплантирован ЭКС 
Endurity Core PM2152 DR в режиме DDDR.

В 2023 году пациент обратился повторно с жалобами на снижение толерантности 
к физической нагрузке, ощущение перебоев в работе сердца (вариация частоты со-
кращений сердца от 50 до 120 уд/мин), которое сопровождается чувством страха, 
головокружением. При визуальном осмотре  на себя обращали внимание увеличен-
ный в объеме живот, расширенная сеть подкожных вен на передней поверхности 
брюшной стенки. По  результатам ЭхоКГ выявлены значительное снижение ФВ ЛЖ 

Рис. 1. Генеалогическое древо пациента с десминовой кардиомиопатией. Окрашенные символы 
указывают на членов семьи, которым было проведено генетическое исследование и выявлена 
Р419L замена в гене десмина. Черным цветом окрашен символ, обозначающий пробанда, серым 
цветом окрашены символы, обозначающие его родственников
Fig. 1. Family tree of a patient with demin cardiomyopathy. The colored symbols indicate family 
members who underwent genetic testing and identifi ed a P419L replacement in the desmin gene. 
The symbol for proband is colored black, and the symbols for his relatives are colored grey

243«Кардиология в Беларуси», 2024, том 16, № 2



(22%), диффузный гипокинез стенок, незначительный гидроперикард и гидроторакс. 
Столь значимому снижению фракции выброса сердца, на наш взгляд, может быть не-
сколько объяснений: снижение сократительной способности сердечной мышцы ста-
ло закономерной стадией патогенеза рестриктивной кардиомиопатии, когда вслед 
за диастолической дисфункцией развивается и систолическая дисфункция, что, не-
сомненно, является плохим прогностическим признаком. Также одной из версий яв-
лялся возможно перенесенный несколькими месяцами ранее миокардит (пациент 
сообщал об эпизодическом повышении температуры, катаральных явлениях меся-
цем ранее). Помимо этого, не стоит забывать, что эхокардиографическое исследо-
вание было выполнено на фоне нарушения ритма, когда оценить сократительную 
способность сердца затруднительно. По  данным СМ-ЭКГ нарушений в работе кар-
диостимулятора выявлено не было. Находясь у нас в стационаре, пациент получал 
лечение, направленное на купирование симптомов сердечной недостаточности, 
антиаритмическую и антикоагулянтную терапию. На 10-е сутки пациент был выпи-
сан в удовлетворительном состоянии со следующими рекомендациями: бисопролол 
5+2,5 мг, дабигатрана этексилат 150 мг 2 раза в сутки, торасемид 10 мг, эплеренон 
25 мг, дапаглифлозин 10 мг.

Рис. 2. Электрокардиограмма пациента при поступлении
Fig. 2. Electrocardiogram of the patient at admission
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  ОБСУЖДЕНИЕ
По некоторым данным, распространенность десминопатий в мире составляет 

1:2000 [4]. Распространенность в нашей стране неизвестна, ввиду редкости заболе-
вания, отсутствия регистров, а также сложности в постановке диагноза. В 80% слу-
чаев десминопатии характеризуются аутосомно-доминантным типом наследования. 
Основные проявления этого заболевания – прогрессирующие миопатии, нарушения 
сердечной проводимости, аритмии и КМП. Клинические проявления чаще всего по-
являются в возрасте 20–40 лет с развития медленно прогрессирующей мышечной 
слабости в дистальных мышцах нижних конечностей. Проксимальная мышечная 
слабость может наблюдаться на более поздних стадиях [5]. Однако далеко не всегда 
десминовая КМП сопровождается поражением скелетной мускулатуры. Так, в 2012 г. 
было опубликовано 10-летнее продольное исследование, в котором изучалось вли-
яние мутации в гене десмина на уровень сердечно-сосудистой заболеваемости и 
смертности. В исследование входило 28 пациентов с мутацией в гене десмина DES. 
У  всех пациентов, кроме одного, было выявлено поражение сердечной мышцы, и 
только у 21 пациента оно сопровождалось изменениями в скелетной мускулатуре. 
В том же исследовании было замечено, что первыми проявлениями у 1/3 пациентов, 
а также у их родственников стали АВ-блокады различной градации, желудочковая 

Таблица 1
Динамика нарушений сердечного ритма и проводимости у пациента за 6 лет наблюдений
Table 1
Dynamics of cardiac arrhythmias and conduction disorders in a patient over 6 years of observations

Год, месяц наблюдения Нарушения ритма и проводимости
Август 2018 АВ-блокада 1-й степени

Май 2019 Пароксизмальная форма фибрилляции-трепета-
ния предсердий

Июль 2021 АВ-блокада 3-й степени
Апрель 2023 Ритм электрокардиостимулятора 

Примечание: АВ-блокада – атриовентрикулярная блокада.

Таблица 2
Динамика эхокардиографических изменений у пациента с десминовой кардиомиопатией за 6 лет 
наблюдений
Table 2
Dynamics of echocardiographic changes in a patient with desminous cardiomyopathy over 6 years 
observations

Год, месяц на-
блюдения ФВ, % ДД КДР, мм ПП, мм ЛП, мм СДЛА, 

мм рт. ст. МР ТР

Декабрь 2017 55 2-я ст. 43 52 45 56 1-я ст. 2-я ст.
Август 2018 55 3-я ст. 44 53 46 44 1-я ст. 2-я ст.
Май 2019 55 3-я ст. 46 54 47 40 2-я ст. 2-я ст.
Июль 2021 55 3-я ст. 46 56 47 37 2-я ст. 3-я ст.
Апрель 2023 22 3-я ст. 53 58 49 52 2-я ст. 3-я ст.

Примечания: ФВ – фракция выброса, ДД – диастолическая дисфункция, КДР – конечно-диастолический размер, ПП – пра-
вое предсердие, ЛП – левое предсердие, СДЛА – систолическое давление в легочной артерии, МР – митральная регурги-
тация, ТР – трикуспидальная регургитация, ст. – степень. 
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тахикардия, синкопальные состояния, требующие постоянной кардиостимуляции. 
Самому юному пациенту, у которого были выявлены тяжелые нарушения ритма, 
было всего 14 лет [6].

Рецессивные формы десминопатий встречаются реже, однако характеризуются 
более тяжелой и стремительно развивающейся клинической картиной заболева-
ния [7].

В 2011 году van Spaendonck-Zwarts K. и соавт. проведен метаанализ данных 
159  пациентов, страдающих 40 различными гетерозиготными мутациями десмина. 
Из 159 пациентов сочетание признаков поражения скелетных мышц и сердечной па-
тологии было обнаружено у 49%. При этом фенотип дилатационной КМП встречался 
у 17% пациентов, гипертрофической и рестриктивной КМП – у 6% и 12%. Изолирован-
ные кардиологические проявления наблюдались лишь у 22% пациентов с мутацией 
в гене десмина. Наиболее распространенными нарушениями ритма и проводимости 
были атриовентрикулярная блокада, блокада правой ветви пучка Гиса, фибрилляция 
предсердий, желудочковая экстрасистолия и желудочковая тахикардия [8].

Наш клинический случай демонстрирует сложности в диагностике десминовой 
КМП, не говоря уже о сложностях лечения данных групп пациентов. Прежде всего 
затруднение в незамедлительной постановке диагноза вызвали неспецифические 
клинические проявления, отсутствие поражения скелетных мышц, относительно мо-
лодой возраст пациента, один из самых редко встречающихся фенотипов КМП – ре-
стриктивный. В  данном случае эхокардиографическое исследование является «зо-
лотым стандартом» диагностики рестриктивного фенотипа КМП. По  данным ЭхоКГ 
можно выявить расширение полостей предсердий, нормального размера желудоч-
ки (либо несколько уменьшенные), без гипертрофии их стенок, признаки диасто-
лической дисфункции по рестриктивному типу. У данных пациентов увеличивается 
риск тромбоэмболических событий, зачастую в полостях сердца можно увидеть об-
разовавшиеся внутрисердечные тромбы. Подтверждением рестриктивного феноти-
па КМП также может стать увеличение конечно-диастолического давления в полости 
ЛЖ, выявляемое при катетеризации камер сердца [9].

Одним из редких осложнений десминовой кардиомиопатии является спонтан-
ная диссекция коронарных артерий (СДКА). В июне 2020 года японскими учеными 
впервые был опубликован случай сочетания десминовой кардиомиопатии с СДКА. 
Пациентка в возрасте 20 лет обратилась с жалобами на типичные ангинозные боли. 
В возрасте 6 лет в связи с полным атриовентрикулярным блоком пациентке был им-
плантирован ЭКС. Пациентке проведена коронароангиография совместно с внутри-
сосудистым ультразвуковым исследованием, которые выявили диссекцию передней 
нисходящей артерии. Спустя год у пациентки развился рецидив СДКА. Оба раза па-
циентка получала консервативное лечение [10].

Еще одним важным методом диагностики десминовой КМП является эндомио-
кардиальная биопсия, по данным которой можно выявить наличие внутриклеточ-
ных агрегатов десмина [9].

Одним из самых достоверных и безопасных для пациента методов исследова-
ния является генетический скрининг. При  отсутствии возможности проведения 
генетического тестирования (либо эндомиокардиальной биопсии) верифициро-
вать диагноз десминовой КМП не представляется возможным. Консервативное ле-
чение включает лечение сердечной недостаточности, а также жизнеугрожающих 
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аритмий. Хирургические подходы к лечению нарушений ритма и проводимости 
включают имплантацию ЭКС, кардиовертеров-дефибрилляторов, ресинхронизиру-
ющих устройств. При  тяжелой сердечной недостаточности зачастую требуется ис-
пользование устройств вспомогательного кровообращения либо трансплантация 
сердца. Главной проблемой в лечении десминовой КМП является отсутствие спец-
ифического лечения. Большинство имеющихся на данный момент методов лечения 
носят лишь паллиативный характер. Одним из основных подходов в лечении этой 
группы заболеваний в будущем может стать разработка этиологических методов ле-
чения, направленных на коррекцию генетических мутаций. В ходе многочисленных 
исследований выявлены возможные точки приложения, такие как доставка функци-
онального DES в виде кДНК в векторах на основе AAV9, суперэкспрессия белка-ша-
перона CryAB и некоторые другие [11–14].

  ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Прогноз пациентов с десминовой КМП чаще всего неблагоприятный в связи 

с развивающейся в короткие сроки диастолической дисфункцией, сопровожда-
ющейся появлением тяжелой сердечной недостаточности, аритмий, приводящих 
к внезапной сердечной смерти. Диагностика десминовой КМП может быть за-
труднительной в связи с отсутствием специфических клинических проявлений, 
поражение скелетной мускулатуры может и вовсе отсутствовать, а сама КМП мо-
жет манифестировать синкопальными состояниями, нарушениями ритма и про-
водимости или, как у нашего пациента, с прогрессирования признаков сердечной 
недостаточности. Следует рассмотреть возможность проведения генетического 
тестирования у молодых пациентов прежде всего с признаками поражения ске-
летной мускулатуры неизвестной этиологии, с наличием отягощенного наслед-
ственного анамнеза по сердечно-сосудистым заболеваниям (внезапная смерть в 
молодом возрасте ближайших родственников, наличие у родственников жизне-
угрожающих аритмий), при наличии симптомов и признаков сердечной недоста-
точности и отсутствии общеизвестных факторов риска, а также при наличии опас-
ных нарушений ритма и проводимости, таких как атриовентрикулярная блокада 
высокой степени, желудочковой тахикардии. Раннее выявление больных данным 
видом КМП, генетический скрининг их ближайших родственников определяют 
прогноз заболевания, улучшают качество жизни пациентов, уменьшают вероят-
ность внезапной сердечной смерти.
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