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Резюме
Мышечная дистрофия Эмери-Дрейфуса — редкое заболевание, возникающее вследствие генетического дефекта белков ядерной оболочки, 
чаще эмерина и ламина А/С. Заболевание проявляется медленно прогрессирующей слабостью лопаточно-плечевой и тазово-перонеа льной 
групп мышц, миодистрофией, первичной контрактурой суставов, а также кардиомиопатией с нарушениями ритма и проводимости. Сердеч-
но-сосудистые осложнения и жизнеугрожающие аритмии — основная причина смерти таких пациентов в молодом возрасте. В зависимости 
от ведущих симптомов и наследственного анамнеза больные попадают в поле зрения разных клиницистов — неврологов, кардиологов, 
аритмологов, ортопедов, — часто недостаточно информированных о данном заболевании, что препятствует диагностике, своевременной 
профилактике и лечению осложнений. В данной статье рассмотрены данные эпидемиологии, патофизиологии, особенности течения, диа-
гностики, подходы к ведению сердечно-сосудистой патологии при прогрессирующей мышечной дистрофии Эмери-Дрейфуса с развитием 
LMNA-кардиомиопатии. А также представлен клинический  случай данного заболевания.
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Abstract
Emery-Dreifuss muscular dystrophy is a rare disease resulting from a genetic defect in nuclear envelope proteins, most commonly in emerin and lamin 
A/C. The disease is characterized by slowly progressing weakness of the scapular-brachial and pelvic-peroneal muscle groups, myodystrophy, primary 
joint contracture and cardiomyopathy with rhythm disorders and conduction abnormalities. Cardiovascular complications and life-threatening ar-
rhythmias are the main cause of death in such patients at a young age. Depending on the leading symptoms and family history, patients are under the 
care of different specialists. Unfortunately, neurologists, cardiologists, cardio surgeons and orthopedics are not well informed about this rare condi-
tion and thus the disease tends to be not diagnosed in time. This article examines the data of epidemiology, pathophysiology, features of the course, 
diagnosis, approaches to the management of cardiovascular pathology in progressive Emery-Dreyfus muscular dystrophy with the development of 
LMNA cardiomyopathy. A clinical case of this disease is also given. 
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АВ — атриовентрикулярный(ая/ое/ые), ВСС — внезапная сердечн ая смерть, ДКМП — дилатационная кардиомиопатия, ЖЖТА — жизнеугро-
жающая желудочковая тахиаритмия, ИКД — имплантируемый кардиовертер-дефибриллятор, КМП — кардиомиопатия, КФК — креатинфос-
фокиназа, МАПК — митоген-активируемая протеинкиназа, МРТ — магнитно-резонансная томография, ОНМК — острое нарушение мозгового 
кровообращения, СН — сердечная недостаточность, ССО — сердечно-сосудистые осложнения, СРТ — сердечная ресинхронизирующая тера-
пия, ТП — трепетание предсердий, ТЭО — тромбоэмболические осложнения, ФВ ЛЖ — фракция выброса левого желудочка, ФП — фибрилля-
ция предсердий, ХМ-ЭКГ — холтеровское мониторирование электрокардиографии, ХСН — хроническая сердечная недостаточность, ЭДМД — 
мышечная дистрофия Эмери Дрейфуса, ЭКГ — электрокардиография, ЭКС — электрокардиостимулятор, ЭХО-КГ — эхокардиография

Введение

В 1960-х гг. два невролога Э.Э. Эмери и Ф. Дрейфус 
выявили уникальную группу пациентов с наследствен-
ным мышечно-кардио-суставным синдромом. По срав-
нению с ранее описанными мышечными дистрофиями 
Дюшена и  Беккера клиническое течение заболевания 
было более доброкачественным [1]. Синдром был на-
зван мышечной дистрофией Эмери-Дрейфуса (ЭДМД). 
Для нее характерна триада симптомов:
1. Медленно прогрессирующие дистрофии и слабость 

в  лопаточных, плечевых и  малоберцовых мышцах, 
которые чаще начинают проявляться в возрасте от 
3 до 15 лет. Потеря самостоятельного передвижения 
наблюдается лишь в крайних случаях [2].

2. Ранние контрактуры сгибателей локтевых суставов, 
ахилловых сухожилий и разгибателей шеи. Послед-
ние часто появляются в первое десятилетие жизни, 
но усугубляются и  начинают беспокоить пациента 
в подростковом возрасте [3].

3. Поражение сердца начинает клинически прояв-
ляться обычно на 2-м или 3-м десятилетии жизни. 
Чаще наблюдаются предсердные и  желудочковые 
тахиаритмии, нарушения проводимости, кардиоми-
опатия (КМП) с развитием сердечной недостаточно-
сти (СН). Частота СН может превышать 60 % у паци-

ентов старше 50 лет с мутациями в гене LMNA  [4]. 

Кардиальные проявления могут предшествовать 
развитию слабости скелетных мышц. По  сравне-
нию с общей популяцией, женщины-носительницы 
ЭДМД имеют повышенный риск развития сердечно-
сосудистых осложнений (ССО) даже при отсутствии 
выраженных нервно-мышечных симптомов [1].

Патогенез

Патогенез ЭДМД связан с  генами, кодирующими 
белки: эмерин — ген EMD, ламин — LMNA, несприн 1 — 
SYNE1, несприн 2 — SYNE2, фактор Н-подобного про-
теина 1  — FHL1, и  трансмембранного протеина 43  — 
TMEM43. Они соответствуют конкретным подтипам 
ЭДМД: ЭДМД 1 (ген EMD), ЭДМД 2 (LMNA), ЭДМД 3 
(LMNA), ЭДМД 4 (SYNE1), ЭДМД 5 (SYNE2), ЭДМД 6 
(FHL1), ЭДМД 7 (TMEM43) (рисунок 1) [5,6]. Соглас-
но базе данных наследования Менделя у  человека 
(OMIM), гены SUN1, SUN2, кодирующие одноименные 
белки внутренней ядерной мембраны, и TTN (кодиру-
ет титин) также потенциально связаны с  фенотипом 
ЭДМД  [7]. Мутации в  генах LMNA и  EMD являются 
самыми частыми причинами ЭДМД, на их долю при-
ходится около 40 % случаев ЭДМД [2].
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С 1986 г. после открытия первого ответственного за 
заболевание гена EMD началась молекулярная эра диа-
гностики ЭДМД. Мутация в этом гене приводит к нару-
шению выработки белка эмерина, тип наследования — 
Х-сцепленный [6,8].

В 1999 г. было обнаружено, что с ЭДМД 2 связан ген 
LMNA, локализованный на длинном плече хромосомы 
1 (1q11-q23). Мутации в  нем приводят к  нарушению 
структуры и  функции белков ламина A/C и  клиниче-
ским проявлениям ЭДМД, тип наследования чаще все-
го аутосомно-доминантный [6,9].

Ламины A/C и  эмерин являются белками ядерной 
мембраны и  компонентами ядерной пластинки, ко-
торая участвует в  поддержании архитектуры клетки 
и  служит каркасом для других факторов, участвую-
щих в  репликации дезоксирибонуклеиновой кислоты, 
организации хроматина и  транскрипции [10]. Клетки 
атриовентрикулярного (АВ) узла, лишенные лами-
на А, демонстрируют повышенную деформацию ядра 
и  апоптоз [11]. Запускается каскад разрушения пейс-
мекерных клеток и  кардиомиоцитов, вследствие чего 
миокард постепенно замещается фиброзной и жировой 
тканью. Процесс обычно начинается в предсердиях, за-
тем вовлекается АВ узел и в конечном итоге поражают-
ся желудочки (рисунок 2) [2].

Для дефекта ламина А/С характерны широкая кли-
ническая вариабельность, генетическая гетерогенность, 
разнообразие фенотипов. Мутации в гене LMNA, поми-
мо ЭДМД2, ответственны за развитие более десятка за-
болеваний — ламинопатий, затрагивающих различные 

ткани (скелетные мышцы, миокард, жировую ткань, 
периферические нервы) как изолированно, так и  си-
стемно (синдром преждевременного старения)  [12]. 
Кардиальные проявления ламинопатий разнообразны: 
дилатационная КМП (ДКМП), рестриктивная КМП, 
нарушения проводимости, фибрилляция/трепетание 
предсердий (ФП/ТП), злокачественные желудочковые 
аритмии [13,14]. 

Потенциальные механизмы патогенеза LMNA-КМП: 
• гаплонедостаточность (одной копии гена не-

достаточно для нормальной функции белка, 
в связи с чем инактивация даже одного из двух 
аллелей может вызвать болезнь), приводящая 
к ранней гибели АВ-узловых кардиомиоцитов;

• аномальная организация хроматина;
• аномальная активация пути mTOR (мишень ра-

памицина у  млекопитающих  — серин/треонин-
киназа, участвующая в контроле роста и проли-
ферации клеток);

• аномальная активация пути фактора роста 
тромбоцитов, приводящая к нарушению метабо-
лизма кальция [15-17].

Тяжесть поражения сердца при ЭДМД часто не со-
ответствует прогрессированию мышечной слабости. 
Пациенты, имеющие легкое поражение скелетных 
мышц, могут страдать тяжелыми нарушениями прово-
димости, требующими имплантации электрокардио-
стимулятора (ЭКС). У индивидуумов с мутацией в гене 
LMNA часто развивается тяжелая ДКМП и жизнеугро-
жающие нарушения ритма и проводимости [18].

Рисунок 1. 7 генети-
ческих вариантов 
мышечной дистрофии 
Эмери-Дрейфуса 

Примечание: ЭДМД — 
мышечная дистрофия 
Эмери-Дрейфуса, EMD — 
эмерин, LMNA — ламин, 
SYNE1 — несприн 1, SYNE2 — 
несприн 2, FHL1 — фактор 
Н-подобного протеина 1, 
TMEM43 — трансмембранный 
протеин 43, Хсц — 
Х-сцепленный рецессивный, 
АД — аутосомно-
доминантный

Figure 1. 7 genetic 
variants of Emery-
Dreifuss muscular 
dystrophy. 

Note: EDMD — Emery-
Dreifuss muscular dystrophy, 
EMD — emerin protein genes, 
LMNA — lamin protein gene, 
SYNE1, SYNE2 — genes of 
proteins nesprin-1, nesprin-2, 
respectively, FHL1 — gene 
factor H-like protein 1, 
TMEM43 — transmembrane 
protein 43. Xlr — X-linked 
recessive, AD — autosomal 
dominant
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ЭПИДЕМИОЛОГИЯ
Данное заболевание встречается редко, поражая 

0,39  на 100  тыс. (1  на 250  тыс.) человек (таблица 1) 
[19,20].

Диагностика

Диагностика ЭДМД может быть сложной из-за низ-
кой распространенности и схожести с другими мышеч-
ными дистрофиями и ламинопатиями [13, 21].

При подозрении на наличие мышечной дистрофии 
показаны электронейромиография и  биопсия мышц, 
однако при ЭДМД и других ламинопатиях результаты 
этих обследований чаще неспецифичны [14, 22].

Важный маркер мышечных дистрофий  — уровень 
креатинфосфокиназы (КФК), который может варьи-
ровать от нормальных значений до 5-15-кратного 

превышения верхней границы нор-
мы. У  пациентов с  преимуществен-
ным поражением сердца уровень КФК 
часто нормальный. То  есть повыше-
ние КФК может быть полезно для диа-
гностики, но нормальный уровень не 
исключает наличия ЭДМД [2].

Визуализация скелетных мышц 
может быть полезным дополнитель-

ным инструментом диагностики. Для ЭДМД характер-
на гипотрофия лопаточных, плечевых и малоберцовых 
мышц и  не характерна компенсаторная гипертрофия 
мышц другой локализации. Данные визуализирующих 
исследований мышц могут способствовать дифферен-
циальной диагностике различных мышечных дистро-
фий [23-25].

Всем пациентам с  ЭДМД необходимо проведение 
тщательного обследования сердечно-сосудистой систе-
мы, в  том числе физикального, электрокардиографии 
(ЭКГ), эхокардиографии (ЭХО-КГ) и холтеровского мо-
ниторирования ЭКГ (ХМ-ЭКГ) [2, 14, 26-28].

Аномалии ЭКГ при ЭДМД включают предсердные, 
АВ аритмии, АВ блокады. Часто наблюдаются тахиарит-
мии: ФП, ТП, другие наджелудочковые и желудочковые 
аритмии [2]. Характерно прогрессирование нарушений 
проводимости до полной поперечной блокады [29, 30].

Рисунок 2. Замещение миокарда предсердий фиброзной и жировой 
тканью с распространением на АВ-узел и затем на желудочки [2]

Figure 2. Replacement of atrial myocardium by fi brosis and adipose, which 
can eventually aff ect atrioventricular node and ventricle [2]

Таблица 1. Распространенность 
различных типов ЭДМД [5,20].

Тип ЭДМД Частота встречаемости

ЭДМД 1 0,13 — 0,2 на 100 тыс. 
19 % всех ЭДМД

ЭДМД 2 22 % всех ЭДМД

ЭДМД 3 10 зарегистрированных 
случаев

ЭДМД 4
2 % всех ЭДМД

ЭДМД 5

ЭДМД 6 3 % всех ЭДМД

ЭДМД 7 Неизвестно

Примечание: ЭДМД — мышечная дистрофия Эмери-
Дрейфуса

Table 1. Th e prevalence of various 
types of EDMD [5,20].

Types Frequency of occurrence

EDMD 1 0.13 — 0.2 per 100 thousand 
19 % of all EDMD

EDMD 2 22 % of all EDMD

EDMD 3 10 registered cases

EDMD 4
2 % of all EDMD

EDMD 5

EDMD 6 3 % of all EDMD

EDMD 7 is unknown

Note: EDMD — Emery-Dreifuss Muscular Dystrophy
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Lazarte J., et al. (2022) при анализе данных генети-
ческого Биобанка Великобритании с  использованием 
полногеномного секвенирования (n=185990) выяви-
ли 1167 (0,63 %) пациентов с  различными мутациями 
в  гене LMNA. Они продемонстрировали связь между 
дефектом белка ламина А/С и аритмиями (ФП, бради-
аритмиями, желудочковыми аритмиями, ДКМП и  СН 
(отношение риска (ОР) = 2,21; p <0,001). Частота арит-
мий или КМП составила 8,43 на 1000 человеко-лет сре-
ди носителей варианта дефектного гена LMNA и 6,38 на 
1000 человеко-лет среди остальных, p <0,001 [31].

ЭХО-КГ при ЭДМД может выявить картину ДКМП. 
Могут быть выявлены признаки дисфункции желудоч-
ков, обусловленные их фиброзом. Часто описывается 
увеличение предсердий по сравнению с  желудочками, 
особенно на ранних этапах диагностики [26, 32].

Проведению магнитно-резонансной томографии 
(МРТ) сердца при ЭДМД часто препятствует установ-
ленный ЭКС.

При биопсии миокарда может быть выявлен рас-
пространенный фиброз предсердий, лежащий в  осно-
ве патогенеза ЭДМД. Исследование, в  которое были 
включены 8 пациентов с ЭДМД 2, продемонстрировало 
отсутствие значительного замещающего фиброза при 
МРТ с усилением гадолинием [32]. МРТ сердца обычно 
используется для визуализации желудочков и не нахо-
дит широкого применения для визуализации предсер-
дий из-за невозможности адекватного разрешения изо-
бражения в тонкостенных предсердиях. При мышечной 
дистрофии Дюшена МРТ рекомендуется для выявле-
ния фиброза миокарда желудочков, который является 
ранним признаком поражения миокарда, предшеству-
ющим развитию систолической дисфункции [33].

Золотым стандартом диагностики ЭДМД является 
генетическое тестирование, хотя в настоящее время оно 
не входит в  программы обязательного медицинского 
страхования. Большинство генетических тестов пред-
ставляют собой секвенирование панелей генов, связан-
ных с ЭДМД, на основе технологии NGS (Next-generation 
sequencing  — секвенирование следующего поколения) 
[34, 35].

Риск внезапной 
сердечной смерти
Специальных шкал для расчета риска внезапной 

сердечной смерти (ВСС) у пациентов с LNMA-КМП не 
существует. C  2019  г. разработана валидизированная 
шкала для оценки 5-летнего риска развития жизнеу-
грожающих желудочковых тахиаритмий (ЖЖТА) при 
ламинопатиях (https://lmna-risk-vta.fr) [36]. В  качестве 
предикторов берутся независимые факторы риска: 
мужской пол, мутация в гене LMNA, АВ блокада пер-
вой степени и выше, неустойчивая желудочковая тахи-
кардия и фракция выброса левого желудочка (ФВ ЛЖ) 
<45 % [37]. 5-летний расчетный порог риска ≥7 % по 
этой шкале предсказывает 96,2 % ЖЖТА [36].

Wahbi K., et al. (2019) показали, что среди пациентов 
с  ламинопатиями (n=444, среди которых 65  c ЭДМД) 
у  19,3 % (n=86) развились ЖЖТА (3,9 % ежегодной 

заболеваемости; 95 % доверительный интервал (ДИ): 
3,03–4,69) в среднем за 3,6 лет наблюдения. Среди па-
циентов с ЖЖТА у 36 % (n=31) имплантирован карди-
овертер-дефибриллятор (ИКД), у 16 % (n=14) констати-
рована ВСС [36,38].

Nakajima K., et al. (2018) показали, что из 110 паци-
ентов с мутациями в гене LMNA (из 60 семей с ламино-
патиями) у 20 % была диагностирована хроническая СН 
(ХСН) с ФВ ЛЖ<50 % при первом обращении, а в течение 
5 лет — у 52 %. Злокачественные желудочковые аритмии 
(устойчивая желудочковая тахикардия, фибрилляция 
желудочков, ВСС, срабатывание ИКД) при первом визи-
те выявлены у 18 %, в течение 5 лет — у 42 %. В 26 семьях 
(43 % семей пациентов с ламинопатиями) были отмече-
ны случаи ВСС. В течение 5 лет наблюдения зарегистри-
ровано 17 летальных исходов (19 % пациентов с ламино-
патиями), в том числе ВСС — у 4 (4 %), смерть вследствие 
прогрессирования СН — у 13 (14 %), острое нарушение 
мозгового кровообращения (ОНМК)  — у  1  (1 % паци-
ентов с ламинопатиями). Это свидетельствует о крайне 
неблагоприятном прогнозе при LMNA-КМП [35,37,39].

Тактика ведения

Ведение пациентов с LMNA-КМП и ЭДМД 1 вклю-
чает в себя:

• Профилактику и лечение ССО.
• Превентивные меры против прогрессирования 

развития скелетной миопатии, включая лечеб-
ную физкультуру, поддержку передвижения 
и реабилитационные мероприятия.

• Операции по устранению контрактур [13].
Тактика ведения при поражении сердца зависит от 

клинической симптоматики и осложнений.

При ХСН
В 2017 г. появились данные о медикаментозной те-

рапии СН при ЭДМД и других нейромышечных заболе-
ваниях, сделан вывод о целесообразности применения 
ингибиторов ангиотензинпревращающего фермента 
или блокаторов рецепторов ангиотензина II. Отмеча-
лось ограничение применения бета-блокаторов из-за 
высокой распространенности АВ-блокад [25,27].

В  2023  г. опубликованы данные об эффективности 
антагонистов рецепторов ангиотензина II и  ингиби-
торов неприлизина, ингибиторов глюкозо-натриевого 
котранспортера 2 типа (SGLT-2) при ХСН у пациентов 
с  LMNA-КМП. Показано обратное ремоделирование 
левого желудочка при использовании этих препаратов 
у пациентов с изолированной LMNA-ДКМП [14].

Риски ТЭО
В  одном из исследований пациентов с  ламинопа-

тиями (n=76) была показана высокая распространен-
ность предсердных аритмий, особенно ФП, которые ча-
сто предшествуют развитию дисфункции желудочков. 
Риск тромбоэмболических осложнений (ТЭО) у паци-
ентов с различными патологическими вариантами гена 
LMNA, включая ЭДМД 2, выше, чем при других типах 
ДКМП (n=224) (ОР = 4,8, 95 % ДИ: 2,2-10,6; р <0,05) [40].
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Tremblay-Gravel M., et al. сделали вывод, что высокая 
частота встречаемости ФП, повышенные риски ТЭО 
у больных с мутациями в гене LMNA обусловлены вну-
тренней предсердной миопатией [41]. Поэтому крайне 
важно следовать рекомендациям по ведению ФП и ТП 
у  этих больных. Эффективность антитромботической 
профилактики при ЭДМД не изучалась, но высокий 
риск возникновения кардиоэмболических инсультов 
требует их адекватной профилактики [42,43].

Нарушения ритма и проводимости 
сердца: ИКД, ЭКС, СРТ
Исходя из рекомендаций Американского обще-

ства кардиологов, установка ЭКС показана пациентам 
с ЭДМД с любой степенью АВ-блокады, включая бло-
каду первой степени, из-за частого прогрессирования 
до полной АВ-блокады [44].

В  настоящее время нет четких рекомендаций по 
применению антиаритмических средств и абляции при 
желудочковых аритмиях у  пациентов с  LMNA-КМП. 
Учитывая расположение субстрата и  высокий риск 
рецидива аритмии, абляция при желудочковых арит-
миях у этих пациентов не проводится [45]. Sidhu K., et 
al. наблюдали в  течение двух лет пациентов с  LMNA-
КМП с имплантацией ИКД для первичной (n=27) или 
вторичной профилактики (n= 16). Частота развития 
желудочковых тахикардий была значительно выше 
у  пациентов, получавших ИКД в  качестве вторичной 
профилактики (28±40,9 по сравнению с 3,6±7,3 эпизо-
дами на 100 пациенто-лет; p <0,001) [46].

У пациентов с LMNA-ЭДМД также применяется сер-
дечная ресинхронизирующая терапия (СРТ), хотя из-за 
редкой встречаемости эффективность и безопасность ее 
при ЭДМД изучена недостаточно [44]. Sidhu K., et al. про-
вели ретроспективный анализ результатов СРТ у паци-
ентов с LMNA-КМП (n=105, средний возраст 51±10 лет). 
За фактор, отражающий положительный ответ при СРТ, 
взяли повышение ФВ ЛЖ ≥5 % через 6  месяцев после 
имплантации. Среднее изменение ФВ ЛЖ через 6 меся-
цев после СРТ составило 4±9 %. Положительный эффект 
от СРТ наблюдался у 38 % и был связан с более низким 
исходным значением ФВ ЛЖ (≤45 %) или высоким про-
центом электрокардиостимуляции (≥50 %) правого же-
лудочка перед СРТ у пациентов с уже имеющимся ЭКС. 
У пациентов, которым СРТ была выполнена строго в со-
ответствии с  рекомендациями Европейского общества 
кардиологов (класс I), частота ответа составила 61 %. 
Медиана предполагаемой разницы в выживаемости без 
сердечно-сосудистых событий у тех, кто ответил на СРТ, 
составила 1,3  года (p=0,04). Таким образом, показано, 
что у пациентов с LMNA-КМП СРТ способствует улуч-
шению систолической функции ЛЖ при наличии стро-
гих показаний к имплантации и выживаемости [47].

Трансплантация сердца
Случаи трансплантации сердца описаны у пациентов 

с ЭДМД при терминальной СН [48, 49]. Но транспланта-
ция сердца или имплантация устройств, поддерживаю-
щих работу ЛЖ, при LMNA-КМП обычно не проводится 
в связи с аритмогенными осложнениями [48].

Перспективные патогенетические 
методы лечения LMNA-КМП

В  настоящее время изучаются новые перспектив-
ные методы лечения пациентов с  ламинопатиями 
ввиду улучшения диагностики данной патологии [50]. 
На моделях животных изучается возможность влияния 
на митоген-активируемую протеинкиназу (MAПK), 
патологическая активность которой доказанно повы-
шается при мутациях в гене LMNA. Терапия ингиби-
торами MAПK показала положительный эффект на 
моделях мышей. В 2023 г. завершена 2-я фаза клиниче-
ского исследования низкомолекулярного селективно-
го ингибитора MAPK p38a — препарата ARRY-371797 
(PF-07265803). Оценивалось влияние препарата на 
функциональную способность пациента и  функцию 
сердца у  пациентов с  ДКМП, связанной с  LMNA. 
Пациен ты (n=36) с СН II-III классa по NYHA получа-
ли ARRY-371797 по 100 или 400 мг два раза в день в те-
чение 48  недель. Показаны положительные эффекты 
изучаемого препарата: повышение функциональных 
возможностей пациентов и  снижение концентра-
ции натрийуретического пептида на фоне лечения. 
Т.е. ингибирование MAPK p38а данным препаратом 
может обеспечить новый терапевтический подход 
в лечении LMNA-КМП. В настоящее время проходит 
3  фаза двойного слепого рандомизированного пла-
цебо-контролируемого исследования REAL-DCM, 
изучающего влияние лечения препаратом ARRY-
371797  на функциональные возможности, биомар-
керы сердца и показатели качества жизни пациентов 
с LMNA-ДКМП [51].

Клинический случай

До 3-х лет пациентка росла и развивалась соответ-
ственно возрасту. С 3-х лет отмечалось прогрессирую-
щее нарушение походки, слабость мышц голеней и стоп 
(рисунок 3). Диагностирована спинальная мышечная 
атрофия. В  дальнейшем наблюдалось медленное про-
грессирование симптоматики миопатии. С  8  лет на-
блюдалось развитие контрактур локтевых суставов. 
С  11  лет больная стала передвигаться в  инвалидном 
кресле. С 14 лет присоединились контрактуры голено-
стопных суставов, с 20 лет — коленных и тазобедрен-
ных суставов, в большей степени справа.

В 2008 г. в возрасте 24 лет впервые диагностирована 
ФП, пароксизмальная форма, с частотой 150-160 в ми-
нуту. Первоначально больная отмечала редкие парок-
сизмы 1  раз в  полгода, купируемые приемом амиода-
рона. Со временем приступы ФП стали чаще, с 2015 по 
2016  гг.  — терапия кордароном, осложнившаяся раз-
витием тиреотоксикоза, в  течение 2  лет проводилось 
лечение тирозолом. С 2018 г. — постоянная форма ФП. 
В связи с выявленным ворсинчатым полипом прямой 
кишки и  вероятностью геморрагических осложнений, 
от антикоагулянтной терапии отказывалась. В  связи 
с развитием отека Квинке на метопролола сукцинат от 
приема других бета-блокаторов также отказывалась, 
принимала ивабрадин 5 мг.
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В  возрасте 27  лет в  2011  г. пациентке проведено 
клинико-генеалогическое исследование и  ДНК-диаг-
ностика: выявлена мутация с.745С> T в  гене LMNA. 
Наследственный анамнез отягощен: у  отца с  двух 
лет отмечалась сходная клиническая симптомати-
ка, летальный исход в  27  лет от острого нарушения 
мозгового кровообращения. На  основании данных 
фенотипа, отягощенной наследственности и  ДНК-
диаг нос тики установлен диагноз: Прогрессирующая 
мышечная дистрофия Эмери-Дрейфуса, тип наследова-
ния аутосомно-доминантный.

В 2016 г. на ЭКГ зарегистрирована АВ блокада 1 сте-
пени. При ХМ-ЭКГ выявлены периоды асистолии про-
должительностью >3 секунд. Диагностирован синдром 
слабости синусового узла (синдром тахи-бради). Им-
плантирован ЭКС.

С 2017 г. отмечается повышение АД до 200/110 мм 
рт.ст., назначен лозартан 25 мг в сутки (ингибиторы ан-
гиотензинпревращающего фактора не переносит в свя-
зи с развитием кашля). В июне 2018 г. — головокруже-
ние, нарушение речи по типу дизартрии, нарастание 
неврологической симптоматики в виде присоединения 
моторной афазии и  правостороннего умеренного ге-
мипареза. При компьютерной томографии головного 
мозга очаговое поражение вещества головного мозга 
не выявлено, в динамике описана зона ишемии в обоих 
полушариях мозжечка, диагностирован ишемический 
инсульт в вертебробазилярной системе и бассейне ле-
вой средней мозговой артерии. При компьютерной то-
мографии головного мозга от 2020 г. выявлены кистоз-
но-глиозные изменения полушарий мозжечка, левой 
лобно-височной области. Рекомендована антикоагу-
лянтная терапия.

Рисунок 3. Фото пациентки в 4 года: способна 
самостоятельно ходить, начало проявлений 
мышечной слабости (Все материалы размещены 
с согласия пациентки)
Figure 3. Patient’s photo to 4 years old: she is ab le to walk 
independently, the beginning of manifestations of muscle 
weakness (All materials are posted with the patient’s 
consent)

Рисунок 4. Анамнез пациентки
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В июне 2023 г. отмечена аварийная работа ЭКС: ис-
тощение элементов питания, перелом предсердного 
электрода. Проведена реимплантация двухкамерного 
ЭКС BIOTRONIK в режиме DDD-60.

В сентябре 2023 г. в возрасте 40 лет обратилась к кар-
диологу с жалобами на перебои в работе сердца, жгучие 
боли в левой половине грудной клетки на фоне повы-
шения АД до 150/100 мм рт.ст. без связи с физической 
нагрузкой, купирующиеся приемом нитроглицерина 
или проходящие самостоятельно в  течение 5  минут. 
При объективном осмотре общее состояние удовлетво-
рительное. Передвигается на инвалидном кресле-коля-
ске, самостоятельно пересаживается на прикроватный 
туалет, принимает пищу (рисунок 5). Кожа и видимые 
слизистые бледной окраски, нормальной влажности. 
Индекс массы тела — 11 кг/м2. В неврологическом ста-
тусе обращает на себя внимание легкая сглаженность 
правой носогубной складки, снижение слуха справа, 
умеренная дизартрия с атрофией мышц языка. Тетра-
парез с выраженной гипотрофией мышц тазово-перо-
неальной группы, плечевого пояса (с  формированием 
симптома «крылатовидных лопаток») и  проксималь-
ных отделов верхних и  нижних конечностей. Сниже-
ние силы в  проксимальных отделах руки до 3  баллов, 
в кисти справа — до 3 баллов, слева — 4 балла, в прок-
симальных и  дистальных мышцах ног  — до 3  баллов 
с формированием патологической варусной установки 
стоп. Сгибательные контрактуры в  локтевых суставах 
до 110, в правом коленном суставе — до 90, в левом — 
до 140  градусов. Сухожильные рефлексы вызывают-
ся с  бицепса с  двух сторон, остальные  — торпидные. 
По  шкале Рэнкин 4  балла. Дыхание самостоятельное, 
свободное, аускультативно ослаблено в нижних отделах 

Figure 4. Patient’s anamnesis

Рисунок 5. Фото пациентки в 40 лет (Все 
материалы размещены с согласия пациентки)
Figure 5. Patient’s photo 40 years old (All materials are 
posted with the patient’s consent)
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легких с двух сторон. Сатурация 98 %. Область сердца 
визуально не изменена. При аускультации сердца тоны 
сердца приглушены, ритм неправильный, систоличе-
ский шум в проекции трикуспидального клапана с про-
ведением в правую подмышечную область, усиливаю-
щийся на вдохе. ЧСС 69  в  мин, дефицита пульса нет. 
Артериальное давление 115/65  мм рт. ст. Живот мяг-
кий, безболезненный, симметричный, участвует в акте 
дыхания. Стул регулярный, без особенностей. Мочеи-
спускание самостоятельное. Дизурии нет.

В биохимическом анализе крови обращает на себя 
внимание уровень липопротеинов низкой плотно-
сти 2,3  ммоль/л, который не соответствует целевому 

при очень высоком риске ССО у  данной пациентки 
(<1,4  ммоль/л). Общая креатинфосфокиназа 27  Ед/л 
сохраняется в пределах референсных значений, что не 
является исключением при ЭДМД (норма <165  Ед/л). 
NTproBNP 145  пг/мл (норма <125  пг/мл, при ХСН 
<300 пг/мл). 

На ЭКГ зарегистрирован АВ ритм, с 3-го комплек-
са — ритм ЭКС, ЧСС 69 уд/мин, изменения миокарда 
в нижней стенке левого желудочка (рисунок 6). 

При ЭХО-КГ с 2017 по 2023 гг. (таблица 2) отмеча-
ется уменьшение объёма левого желудочка, увеличе-
ние предсердий, систолического давления в  легочной 
артерии, прогрессирование трикуспидальной регурги-
тации, обусловленной нарушением смыкания створок 
клапана из-за электрода ЭКС (рисунок 7а, 7б).

Учитывая жалобы, данные анамнеза, клинической 
картины, результаты инструментальных и  лаборатор-
ных методов исследования, у пациентки можно сфор-
мулировать диагноз:

Основное заболевание: Прогрессирующая мышеч-
ная дистрофия Эмери-Дрейфуса, аутосомно-доминант-
ная форма, генетическое исследование от 2011 г.: мута-
ция с.745С> T в гене LMNA, связанная с LMNA-КМП.

Фоновое заболевание: Артериальная гипертензия 
3 степени, контролируемая, риск ССО очень высокий. 
Дислипидемия IIB типа.

Осложнения: 1. Синдром слабости синусового узла 
(синдром тахи-бради форма). АВ-блокада 1  степени. 
Постоянная ЭКС от 2016 г., реимплантация ЭКС BIO-
TRONIK от 06.2023 г. в режиме DDD-60.

2. Фибрилляция предсердий, постоянная форма. 
EHRA IIA. CHA2DS2-VASC 4 балла. HAS-BLED 3 балла. 

Рисунок 6. ЭКГ от сентября 2023 года
Figure 6. ECG from September 2023

Таблица 2. Показатели ЭХО-КГ с 2017 по 2023 гг.

Показатели 
ЭХО-КГ 2017 г. 2020 г. 2023 г.

ТМЖП, см 0,7 0,8 0,55

ТЗСЛЖ, см 1,0 0,8 0,55

КДО ЛЖ, мл 79 - 46

КСО ЛЖ, мл 32 - 15

ФВ ЛЖ, % 60 69 66

КСР ЛЖ, см 3,8 2,1 2,51

КДР ЛЖ, см 4,2 3,6 4,59

ПП, см
V ПП, мл

3,9x3,6
33

4,0x3,5
44

4,54x4,79
59

ЛП, см
V ЛП, мл

3,3
38

3,6
40

3,75
57

КДР ПЖ, см 2,5 2,5 2,37

СДЛА, мм Hg 28 33 39

Допплеро-
графия

МР I ст. 
ТР II ст. 
ЛР I ст.

МР I ст. 
ТР II ст. 
ЛР I ст.

МР I ст. 
ТР III ст, 
ЛР I ст.

Примечание: ТМЖП — толщина межжелудочковой перегородки; ТЗСЛЖ — 
толщина задней стенки левого желудочка; КДО — конечно-диастолический 
объём; КСО — конечно-систолический объём; ФВ ЛЖ — фракция выброса 
левого желудочка; КСР — конечно-систолический размер; КДР — конечно-
диастолический размер; ПП — правое предсердие; ЛП — левое предсердие; 
V — объём; КДР ПЖ — конечно-диастолический размер правого желудочка; 
СДЛА — систолическое давление легочной артерии; МР, ТР, ЛР — митральная, 
трикуспидальная, легочная регургитации; ст. — степени

Таблица 2. Echocardiography parameters from 2017 to 
2023

Echo 
parameter 2017 2020 2023 

IVSTd, cm 0.7 0.8 0.55

LV PWTd, cm 1.0 0.8 0.55

LV EDV, ml 79 - 46

LV ESV, ml 32 - 15

LV EF, % 60 69 66

LV ESD, cm 3.8 2.1 2.51

LV EDD, cm 4.2 3.6 4.59

RA, cm
RA V, ml

3.9x3.6
33

4.0x3.5
44

4.54x4.79
59

LA, cm
LA V, ml

3.3
38

3.6
40

3.75
57

RV EDD, cm 2.5 2.5 2.37

PASP, mm Hg 28 33 39

Doppler ECHO
МR I 
ТR II 
PR I

МR I 
ТR II
PR I

МR I
ТR III
PR I

Note: IVSTd — thickness of the interventricular septum in the diastole; LV — left 
ventricle, PWTd — thickness of the posterior wall in the diastole; EDV — end-diastolic 
volume; ESV — end-systolic volume ; EF — ejection fraction; ESD — end-systolic 
dimension; EDD — end-diastolic dimension; RA — right atrium; LA — left atrium; V — 
volume; RV — right ventricle; PASP — systolic pressure of the pulmonary artery; MR — 
mitral regurgitation, TR — tricuspid regurgitation, PR — pulmonary regurgitation
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3. Последствия перенесенного ОН МК по ишемиче-
скому типу в вертебробазиллярной системе и в бассей-
не левой средней мозговой артерии от 2018 г., кардио-
эмболический патогенетический вариант.

По классификации MOGES, данный вариант LMNA-
КМП можно представить как [26]:

MND[AF, AVB]OHMGADEG LMNAc.745C<T/NSA-I.

По классификации MORAL-STAGE [52]:
MND[AVB, AF]OH+MRLVTA(SCD) — 11,9 %, HF — 3,9 %-1 y.o.; 10,2 % — 3 y.o.A27LI 

S1-1TS[AF+PM] AAF+AVBGADEG LMNAc.745C<T/N

У данной пациентки со временем высоко вероятно 
развитие ХСН: 3,9 % в течение 1 года, 10,2 % — в тече-
ние 3 лет. Риск возникновения опасных для жизни же-
лудочковых тахиаритмий в течение 5 лет — 12,6 %. 

Рекомендовано продолжение гипотензивной тера-
пии (лозартан 50 мг в сутки), антикоагулянтной тера-
пии (апиксабан 2,5 мг 2 раза в сутки). Ивабрадин 5 мг 
заменен на небиволол 2,5 мг в сутки. К терапии добав-
лена гиполипидемическая терапия  — питавастатин 
4 мг в сутки.

Таким образом, у  пациентки имеется характерная 
для ЭДМД триада симптомов. При тщательном сборе 
анамнеза и по данным осмотра, отмечались медленное 
прогрессирование симптоматики мышечной слабо-
сти и  гипотрофии, раннее возникновение контрактур 
суставов, а  также нарушения ритма и  проводимости. 
Это позволило предположить наличие генетически об-
условленного кардионеврологического заболевания, 
провести генетическое исследование, по результа-
там которого был установлен окончательный диагноз 
ЭДМД с формированием LMNA-КМП.

Заключение

Мышечная дистрофия Эмери-Дрейфуса 2  типа 
и  другие ламинопатии  — это редкие заболевания, 
которых объединяет мутации в  гене LMNА, харак-

теризующиеся схожими фенотипами поражения 
сердца — LMNA-КМП. 

Представлен клинический пример, в  котором от-
ражены аспекты клинического течения заболевания, 
определена и классифицирована КМП согласно послед-
ним рекомендациям Европейского кардиологического 
сообщества, MOGES, MORAL-STAGE, рассчитаны ри-
ски развития ХСН, ВСС для данной пациентки.

Несмотря на недостаточную изученность редких 
генетических заболеваний, при ведении пациентов 
целесообразно учитывать общепринятые стратегии 
профилактики ССО, в  т.ч. своевременно назначать 
антикоагулянтную терапию при ФП для профилактики 
ТЭО, учитывая высокие риски нарушений проводимо-
сти, ЖЖТА, ВСС, рассматривать раннюю установку 
ЭКС/ИКД/СРТ для сохранения качества жизни и улуч-
шения прогноза. Ведение пациентов с ЭДМД и LMNA-
КМП требует участия мультидисциплинарной коман-
ды, включающей невролога, кардиолога, аритмолога, 
реабилитолога, терапевта, ортопеда, генетика и др.
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