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Рестриктивная кардиомиопатия (РКМП) определяется как патологическое состояние,
характеризующееся рестриктивной физиологией желудочков при наличии нормального
или уменьшенного диастолического объема (одного или обоих желудочков), нормально-
го или уменьшенного систолического объема и нормальной толщины стенки желудочка
[3,4]. Рестриктивная кардиомиопатия (РКМП) относится к группе редких кардиомио-
патий. Данное состояние приводит к нарушению расслабления желудочков в диастолу и
нарастанию сердечной недостаточности, требующей в дальнейшем трансплантации сердца
у детей. РКМП, являясь полиэтиологическим заболеванием [5], преимущественно генети-
ческой этиологии, требует ранней диагностики для прогнозирования лечения и подготовки
ребёнка к трансплантации. Причиной развития РКМП могут являться патогенные вари-
анты в генах, кодирующих саркомерные и цитосклетные белки MYH7, ACTC, MYBPC3,
TNNI3 и TNNT2 [1]. В США на долю РКМП и других недилатационных или гипертро-
фических кардиомиопатий приходится до 3% среди всех кардиомиопатий у детей младше
18 лет [2]. В России в настоящее время нет точных данных по распространённости РКМП.

Целью нашей работы было определение относительных частот и спектра патогенных
вариантов генома у российских детей с РКМП.

В исследование было включено 619 детей с кардиомиопатиями. Всем детям проводи-
лось молекулярно-генетическое исследование таргетных областей 408 генов, ответствен-
ных за развитие различных кардиомиопатий и каналопатий, методом массового парал-
лельного секвенирования.

В результате исследования у 30 детей с РКМП (средний возраст 8 лет 3,5 месяца,
медиана возраста 7 лет 8 месяцев) в 19 различных генах было выявлено 37 нуклеотидных
вариантов, 18 из которых были описаны ранее как патогенные. У 19 (63,3%) детей были
выявлены нуклеотидные варианты в генах саркомеров, тогда как нуклеотидные вариан-
ты в других генах встретились у 11 (36,7%) детей. Нуклеотидные варианты в одном
гене были выявлены у 23 (76,7%) детей, тогда как варианты в нескольких генах были
обнаружены нами у 7 (23,3%) детей.

Чаще других встречались варианты в гене TNNI 3. Они были выявлены у 7 (23,3%)
детей с РКМП и представлены пятью различными нуклеотидными вариантами в гене
TNNI 3. По четыре варианта обнаружено в генах TPM1 и MYH7, по три варианта -
в генах FLNC и DES, два нуклеотидных варианта найдены в гене TNNT2 и по од-
ному нуклеотидному варианту в генах DSG2, FHL1, JUP, LMNA, LZTR1, MYBPC3,
MYL2, NEBL, PRKAG2, PTPN11, RYR2, TBX20 и VCL. Лишь три мутации - c.575G>A
и c.509G>A в гене TNNI 3 и c.484G>A в гене MYL2, были выявлены нами дважды,
тогда как остальные нуклеотидные варианты были уникальными, что говорит о большой
генетической гетерогенности российских детей с РКМП.
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Выводы: Впервые в России определены относительные частоты и спектр патогенных
вариантов генома в группе российских детей с РКМП.
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