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Гистиоцитоидная кардиомиопатия (ГК) относится к категории редких младенческих форм пер-
вичных генетических митохондриальных кардиомиопатий (КМП). В настоящее время в литера-
туре описано около 100 случаев ГК. Данная форма КМП манифестирует нарушением сердечного 
ритма и проводимости, симптомами недостаточности кровообращения. У 19–22% детей дебютом 
заболевания является внезапная смерть. Специфических методов лечения не разработано, анти-
аритмическая терапия не эффективна. В статье представлено клиническое наблюдение ребенка 
6 мес с ГК. Приведены данные о патогенезе, клинической, морфологической и инструментальной 
диагностике этого редкого заболевания миокарда. 

Ключевые слова: гистиоцитоидная кардиомиопатия, митохондриальная миопатия, внезап-
ная смерть, нарушение сердечного ритма, патологическая анатомия, дети.

Histiocytoid cardiomyopathy (HC) refers to rare forms of infant primary mitochondrial genetic 
cardiomyopathies (CMP). Currently, the literature provides about 100 cases of HC. This form of the 
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Гистиоцитоидная кардиомиопатия (ГК) 
является редкой младенческой формой заболе-
ваний миокарда, которая, согласно классифика-
ции American Heart Association (2006), относит-
ся к первичным генетическим кардиомиопатиям 
(КМП), категории «митохондриальные миопа-
тии» [1].

Данное заболевание впервые было описано 
в 1962 г. D. Voth под названием «арахноцитоз 
сердечной мышцы» [2]. При описании ГК в лите-
ратуре встречается ряд синонимов: младенче-
ская КМП, младенческая ксантоматозная КМП, 
онкоцитарная КМП, фокальная жировая КМП, 
изолированный кардиальный липидоз, мульти-
фокальная опухоль сердца из клеток Пуркинье, 
гамартома миокарда и проводящей системы 
сердца, пенистая трансформация миокарда [3]. 

Этиология и патогенез данного заболевания 
до конца не изучен. В 80–90-е годы ХХ века 
обсуждалось значение инфекции, в частности, 
вируса краснухи, цитомегаловируса (ЦМВ), виру-
са простого герпеса в возникновении ГК [3]. 

Описание семейных случаев ГК, преоблада-
ние заболевания у девочек (3:1) и представите-
лей европеоидной расы (80%) позволили пред-
положить наличие генетической детерминиро-
ванности данной формы КМП и Х-сцепленного 
наследования с локализацией гена в сегменте 
Xp22 [3–5]. 

В последние годы интенсивно ведется поиск 
детерминантных генов, ответственных за раз-
витие ГК, и мутаций, приводящих к данному 
заболеванию. Мутация в гене G15498A митохон-
дриальной ДНК (мтДНК), кодирующем мито-
хондриальный цитохром В, приводит к дефек-
ту митохондриального транспорта электронов 
и является первой генетической аномалией, 
выявленной у пациентов с ГК [6, 7]. В лите-
ратуре представлен единственный случай ГК 
при MERRF-синдроме (миоклонус-эпилепсия 
с рваными красными волокнами) – митохон-
дриальном заболевании, связанном с точечной 
мутацией A8344G в мтДНК [6]. Данная мутация 
является спорадической и не обнаружена у боль-
шинства пациентов с ГК [8].

Описано клиническое наблюдение 4-месяч-
ной девочки с ГК, пороками развития головного 
мозга при MLS-синдроме (микрофтальмия и дру-
гие пороки развития органа зрения в сочетании 
с линейными дефектами кожи) – заболевании 
с Х-сцепленным наследованием и мутациями в 
различных генах (MID1, HCCS и ARHGAP6). 
При обследовании данного пациента была впер-
вые открыта новая мутация c.589C>T (p.R197*) 
в гене HCCS, ответственном за процессы окисли-
тельного фосфорилирования в митохондриях [9]. 

В одном из последних исследований у 12 
детей с ГК были определены кластерные груп-
пы генов в сегментах 1q21.3c (S100A8, S100A9, 
S100A12) и 2q12.1a (ST2, IL18R1, IL18RAP), 
а также ген в сегменте 9p24.1b (ИЛ33). 
Возникновение мутаций генов ведет к наруше-
нию их экспрессии. Высказано предположение 
о влиянии сигнального каскада кодируемых 
белков IL33/ST2/p38-MAPK/S100A8-S100A9 на 
активацию апоптоза кардиомиоцитов (КМЦ), 
развитие их гипертрофии и кардиофиброза, сни-
жение сократительной способности миокарда, 
что может иметь значение в патогенезе ГК. 

В настоящее время в литературе встречается 
описание около 100 случаев ГК [8].

Для ГК характерны различные клиниче-
ские проявления. У 19–22% ГК дебютирует с 
синдрома внезапной младенческой смерти [10]. 
У большинства детей данная форма КМП мани-
фестирует нарушением сердечного ритма – воз-
никновением тахиаритмий желудочковой или 
наджелудочковой локализации, резистентных к 
антиаритмической терапии, возможно развитие 
фибрилляции желудочков. У половины из них 
нарушение сердечного ритма регистрируется в 
течение 3 недель и более [3]. У 10% пациентов ГК 
ассоциирована с синдромом Wolff–Parkinson–
White (WPW) [11]. У части больных манифеста-
ция ГК связана с проявлениями сердечной недо-
статочности на фоне полного здоровья или сим-
птомов инфекционного токсикоза [4, 12, 13].

При ГК часто (16%) встречаются другие 
пороки и заболевания сердца: дефекты меж-
желудочковой и межпредсердной перегородок, 
фиброэластоз эндомиокарда и гипоплазия левых 
отделов сердца [3, 12, 14]. 

Частота экстракардиальной патологии сос-
тавляет до 17% [3]. Среди экстракардиальных 
аномалий у больных отмечаются пороки разви-
тия органа зрения (помутнение роговицы, микро-
фтальмия, катаракта, афакия), головного мозга 
(гидроцефалия и агенезия мозолистого тела), 
линейные дефекты кожи, волчья пасть; у 4 паци-
ентов гистиоцитоидные клетки были обнаруже-
ны в экзокринных и эндокринных железах [3, 9, 
12, 14, 15]. У 3 пациентов отмечалось сочетание 
сердечной и экстракардиальной патологии [3]. 

При аутопсии макроскопически отмеча-
ется кардиомегалия (95%), сочетание гипер-
трофии миокарда и дилатации полости левого 
желудочка с повышенной его трабекулярно-
стью [3, 11]. Под эндокардом левого желудоч-
ка, в папиллярных мышцах, в предсердиях, 
на створках митрального и трикуспидального 
клапанов обнаруживается множество округлых 
желто-белых или желтовато-коричневых микро-

CMP manifests with cardiac rhythm and conduction disorders, symptoms of heart failure. The debut  
of the disease is sudden death in 19–22% in children. Specific treatment methods are not developed, 
antiarrhythmic therapy is not effective. The article presents the clinical case of a 6 months  old child 
with HC. The data on the pathogenesis, clinical, morphological and instrumental diagnosis of this 
rare disease of the myocardium is provided.

Key words: histiocytoid cardiomyopathy, mitochondrial myopathy, sudden death, heart rhythm dis-
turbances, pathological anatomy, children.
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узелков. Иногда узелки располагаются под эпи-
кардом. Гистологически узелки представляют 
собой гамартомоподобную пролиферацию поли-
гональных пенистых и гранулированных кле-
ток. Они могут располагаться внутри проводя-
щей системы сердца (28%). При электронной 
микроскопии выявляются увеличенные КМЦ с 
небольшим количеством миофибрилл и множе-
ством аномальных увеличенных митохондрий 
с дезорганизованными гребнями и кристами, 
содержащих плотные включения. Клетки содер-
жат гликоген, липиды, рассеянный пигмент, 
сочетаются с фокусами фиброза в миокарде [3, 
5, 11, 16, 17]. Именно гистиоцитоидные клетки 
обладают аритмогенным потенциалом, удаление 
узелков-скоплений этих клеток может привести 
к исчезновению аритмии [18]. 

При отсутствии лечения данное заболевание 
заканчивается летально в течение первых 2 лет 
жизни. В качестве лечения предлагается резек-
ция аритмогенных очагов, локализация которых 
определяется при помощи электрофизиологиче-
ского исследования сердца, с установкой искус-
ственного кардиостимулятора или импланти-
руемого кардиовертера-дефибриллятора. В лите-
ратуре описаны случаи успешного проведения 
таких оперативных вмешательств у детей с ГК. 
Длительность катамнеза одной пациентки соста-
вила 7 лет, о других пациентах известно, что они 
смогли дожить до 2-летнего возраста и старше. 
Однако при вовлечении в процесс значительных 
участков сердца и диффузном распространении 
изменений оперативные вмешательства оказы-
ваются безрезультатными [3, 18, 19].

Ниже приводим клиническое наблюдение 
девочки К., 6 мес, поступившей в отделение 
реанимации и интенсивной терапии (ОРИТ) 
Морозовской детской городской клинической 
больницы (МДГКБ) в состоянии клинической 
смерти. 

Из анамнеза жизни известно, что ребенок от II бе-
ременности (I беременность – неразвивающаяся, 
медицинский аборт) с признаками гипоксии плода 
(получала лечение амбулаторно). Роды I, на 42-й неде-
ле, самостоятельные, без патологии. Масса тела при 
рождении 3590 г, длина – 56 см. Закричала сразу, к 
груди приложена в первые часы. Выписана из род-
дома на 4-е сутки. Период новорожденности про-
текал физиологически. Вакцинация: БЦЖ в роддо-
ме. Наблюдалась неврологом по поводу мышечной 
гипотонии, при проведении нейросонографии (НСГ) 
в возрасте одного месяца выявлена киста сосудистого 
сплетения. Голову держит с 3,5 мес, в 6 мес не сидит. 
Таким образом, психомоторное развитие с задержкой 
темпов. Физическое развитие соответствует возрасту. 
Из перенесенных заболеваний – острый ринофарингит 
в 3 мес. В возрасте 1,5 мес ребенок был проконсуль-
тирован кардиологом, проведена эхокардиография 
(ЭХОКГ), выявлено открытое овальное окно (ООО) 
3–4 мм, умеренное увеличение полости левого желу-
дочка (ЛЖ) и левого предсердия, умеренное снижение 
сократительной способности миокарда ЛЖ – фракция 
выброса (ФВ) 50% (норма >60%), отмечена повышен-
ная трабекулярность в области верхушки и средней 

трети ЛЖ. ЭКГ не проводилась. Заключение кар-
диолога: ООО; умеренное увеличение ЛЖ, умеренное 
снижение систолической функции ЛЖ – постгипок-
сическая кардиопатия новорожденных. 

Из анамнеза заболевания известно, что 15.09.13 
днем во время прогулки мама заметила, что ребенок 
внезапно «обмяк» в коляске, побледнел, не реагиро-
вал на внешние воздействия, отмечалось аритмичное 
редкое дыхание с последующей остановкой. Бригадой 
скорой медицинской помощи диагностирована кли-
ническая смерть, ЧД 10 в мин, АД и ЧСС не опреде-
ляются; проводились реанимационные мероприятия: 
ИВЛ мешком Амбу, дефибрилляция производилась 
3 раза, адреналин 0,1 мкг – каждые 2 мин внутримы-
шечно, дексазон внутримышечно. После восстановле-
ния сердцебиения ингаляция О2, инфузия допамина.

Девочка была неотложно госпитализирована в 
ОРИТ МДГКБ. Состояние при поступлении 15.09.13 в 
21.15 крайне тяжелое, без сознания. Кожные покровы 
цианотичные, мраморные, холодные на ощупь. При 
самостоятельном дыхании – неэффективные единич-
ные вдохи. Тоны сердца глухие, аритмичные с тенден-
цией к брадикардии. Отмечается повышение мышеч-
ного тонуса в руках по типу тонических судорог. 
Зрачки ОD=ОS, без реакции на свет, глазные яблоки 
плавающие. Проведены реанимационные мероприя-
тия, в результате которых сердечная деятельность 
восстановилась, ЧСС до 140 в мин, зрачки сузились. 

Ребенок помещен в палату, начата аппаратная 
ИВЛ в режиме BIPAP. В 22.00 зарегистрирована 
суправентрикулярная тахикардия, ЧСС 215 в мин, 
АД 118/87 мм рт. ст., температура тела 38,5 0С. 
Внутривенно струйно введен изоптин (без эффекта), 
затем АТФ (незначительный эффект снижения ЧСС 
до 188–190 в мин, сохранение эктопического ритма), 
физические методы охлаждения (температура снизи-
лась до 37,7 0С). Начата инфузия кордарона из расчета 
15 мг/кг в сутки (1 мл/ч), допамина 4% 5 мкг/кг/мин, 
болюсно вводили дексаметазон 0,6 мг/кг, конвулекс 
1 мл (200 мг)/ч, препараты калия; назначен мексидол, 
лазикс, капотен, верошпирон. 

В дальнейшем тахиаритмия рецидивировала 
15.09.13 в 24.00 и 16.09.13 в 2.00 (на осмотр – вялая 
двигательная реакция), в 3.30–4.00 и 7.00 развились 
тонические судороги с угнетением сердечной деятель-
ности. Трижды проводилась повторная кардиоверсия 
– дефибрилляция. 16.09.13 в 10.00 уровень сознания 
– кома I. 

По данным ЭКГ 16.09.13 в 9.00: ЧСС 70–200–240 
в мин. Постоянная рецидивирующая предсердная 
тахикардия; базовый синусовый ритм 80–105 в мин 
с удлинением интервала QТ на 0,07–0,08 с; эпизоды 
фибрилляции предсердий с аберрантным внутриже-
лудочковым проведением, явления электрической 
альтернации. Постоянный синдром WPW. ЭХОКГ 
16.09.13 в 9.00: на фоне тахикардии с ЧСС 190–210 
в мин резкое снижение систолической функции ЛЖ 
(ФВ 25–35%). Умеренная дилатация ЛЖ (конечный 
диастолический размер 27 мм, норма – до 25 мм). 
Повышенная трабекулярность верхушки ЛЖ – нель-
зя исключить синдром некомпактного миокарда? 

Рентгенография органов грудной клетки 15.09.13: 
в легких без инфильтративных изменений, корни лег-
ких структурны, диафрагмальные синусы свободны, 
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сердце без особенностей. НСГ 15.09.13: эхографическая 
картина отека подкорковых ганглиев с двух сторон, 
больше слева, умеренная вентрикуломегалия, проявле-
ния последствий внутриутробной гипоксии. УЗИ орга-
нов брюшной полости и почек 16.09.13: диффузные 
изменения в поджелудочной железе, печени и почках. 

Общий анализ крови 15.09.13: Hb 115 г/л, Ht 33,2%, 
л. 34,13•109/л, лимф. 71%, тр. 649•109/л, СОЭ 7 мм/ч. 
Биохимический анализ крови 16.09.13: общий белок 
57 г/л, мочевая кислота 0,491 ммоль/л, креатинин 60 
мкмоль/л, калий 3,0 ммоль/л, АЛТ 89 Ед/л, АСТ 266 
Ед/л, ЛДГ 691 Ед/л, ГГТ 48 Ед/л, СРБ 0,008–0,010 г/л. 
Коагулограмма 16.09.13: незначительное увеличение 
тромбинового времени (27,4 с); снижение фибриноге-
на по Клаусу (1,87 г/л). Для контроля эпизода гипер-
гликемии 16.09.14 до 21 ммоль/л определялся уро-
вень гликированного гемоглобина HbAc 5,8% (норма 
4–6%). Обследование на оппортунистические инфек-
ции 16.09.13: IgG ЦМВ 109,7 (в норме – отриц.). 
17.09.13 назначен внутривенный иммуноглобулин. 

На фоне проводимой терапии 16.09.13 в 12.00 
восстановлен синусовый ритм. ЭКГ 16.09.13 в 12.00: 
ЧСС 140 в мин, синусовый ригидный ритм, синдром 
преждевременного возбуждения желудочков (WPW). 
ЭХОКГ 16.09.13 в 12.00: некоторое увеличение систо-
лической функции ЛЖ ФВ 43%.

17.09.13 в 10.00 состояние ребенка остается очень 
тяжелым, уровень сознания кома III, спонтанный 
рефлекс Бабинского с двух сторон. На ИВЛ. Кожные 
покровы бледные, акроцианоза нет, пастозность стоп. 
В легких хрипы не выслушиваются. Тоны сердца при-
глушены, ритм ригидный, короткий систолический 
шум слева от грудины. ЧСС 140–146 в мин. Печень 
на 4,5 см ниже края реберной дуги, пальпируется 
край селезенки. Назначенная терапия продолжена. 
17.09.13 в 11.00 начато проведение холтеровского 
мониторирования (ХМ) ЭКГ. С 22.02 на ХМ ЭКГ: реги-
стрировались пробежки суправентрикулярной тахи-
кардии с ЧСС 168–182 в мин, которые переходили в 
эпизоды трепетания предсердий с проведением 1:1 
ЧСС 277 в мин (рис. 1). 

В 22.23 эпизод фибрилляций желудочков закон-
чился остановкой сердца. После разряда дефибрилля-
тора кратковременно восстановился синусовый ритм 
(ЧСС 45–70 в мин). Затем ритм неустойчивый с чере-
дованием суправентрикулярной тахикардии, трепета-
ний предсердий, желудочковой тахикардии «пируэт», 
фибрилляции желудочков (рис. 2). 17.09.13 в 23.30 
на фоне кратковременной брадикардии возникла аси-
столия. Проводимые реанимационные мероприятия в 
полном объеме в течение 30 мин – без эффекта. Смерть 
констатирована в 24.00. 

На основании клинико-анамнестических данных 
и результатов проведенного обследования был установ-
лен клинический диагноз. Основной: первичная кар-
диомиопатия: некомпактный миокард ЛЖ. Синдром 
Вольфа–Паркинсона–Уайта. Нарушение ритма серд-
ца: непрерывно-рецидивирующая суправентрикуляр-
ная тахикардия; трепетание предсердий; желудочко-
вая тахиаритмия; трепетание и фибрилляция желу-
дочков. Внутриутробный кардит? Осложнения основ-
ного: Аритмогенная дилатация ЛЖ. Недостаточность 
кровообращения IIБ. Состояние после клинической 
смерти (15.09.13). Постгипоксическое поражение 
головного мозга. Отек вещества головного мозга. 
Судорожный синдром. Дыхательная недостаточность 
III ст. Состояние после ИВЛ (3 суток) и реанимации.

На аутопсии обнаружены кардиомегалия (масса 
58,22 г, норма 37 г), выраженная трабекулярность 

Рис. 1. ХМ ЭКГ девочки К. от 17.09.13 в 22.02 (пояснение 
в тексте).

Рис. 2. ХМ ЭКГ девочки К. от 17.09.13 в 22.23 (пояснение 
в тексте).

Рис. 3. Макроскопия ЛЖ (пояснение в тексте).

Рис. 4. Микроскопия миокарда и эндокарда (пояснение в 
тексте).
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ЛЖ, дисплазия трикуспидального клапана, допол-
нительные хордальные нити атриовентрикулярных 
клапанов. В области фиброзного кольца митрального 
клапана имелись округлые утолщения хрящевидной 
плотности, белесоватого цвета: три – диаметром 2 мм 
и один – 4 мм (рис. 3). Выявлены миогенная дилата-
ция полостей желудочков, фиброэластоз эндокарда 
левого предсердия и ЛЖ, расширение устья аорты, 
коарктация аорты – преддуктальный тип, гипопла-
зия нисходящей части аорты, расширение ствола и 
ветвей легочной артерии, открытое овальное окно 
и артериальный проток; малая масса легких (масса 
80,5 г, норма 115 г), нарушение лобуляции правого 
легкого; отек легких; паренхиматозная дистрофия 
печени, почек, миокарда; набухание вещества голов-
ного мозга. 

При гистологическом исследовании обнаружены 
очаговые скопления больших полигональных клеток 
в миокарде и эндокарде, под эпикардом; в миокарде 
также фокусы фиброза (рис. 4). 

Патологоанатомический диагноз:
Основное комбинированное заболевание: 
1) врожденная гистиоцитоидная кардиомиопатия 

(ксантоматозная кардиомиопатия): кардиомегалия 
(масса 58,22 г, норма 37 г), выраженная трабекуляр-
ность ЛЖ, гистиоцитоидные разрастания в области 
фиброзного кольца митрального клапана, миогенная 
дилатация полостей желудочков, фиброэластоз эндо-
карда левого предсердия и желудочка;

2) врожденный порок сердца: дисплазия трику-
спидального клапана, дополнительные хордальные 
нити атриовентрикулярных клапанов, фибромиксо-
матозные разрастания на створках атриовентрику-
лярных клапанов, расширение устья аорты, коар-
ктация аорты – преддуктальный тип, гипоплазия 
нисходящей части аорты, расширение ствола и ветвей 

легочной артерии, открытое овальное окно и артери-
альный проток.

Сопутствующие заболевания: малая масса легких 
(масса 80,5 г, норма 115 г), нарушение лобуляции 
правого легкого; микронодулярная дисплазия надпо-
чечников; кортикальная кистозная дисплазия почек; 
дисплазия вилочковой железы с преждевременной 
жировой трансформацией; мальформация сосудов 
мягкой мозговой оболочки.

Осложнения: отек легких; паренхиматозная дис-
трофия печени, почек, миокарда; набухание вещества 
головного мозга.

Заключение: смерть девочки в возрасте 6 меся-
цев наступила от сердечно-легочной недостаточности, 
обусловленной основным заболеванием сердца.

Данное клиническое наблюдение представ-
ляет редкий вариант первичной генетической, 
потенциально летальной, рефрактерной к тера-
пии КМП, встречающейся только в раннем дет-
ском возрасте, преимущественно у детей первых 
месяцев жизни. Дебютом ГК у данного ребенка 
явилась внезапная аритмогенная смерть в воз-
расте 6 мес. Изменения на ЭХОКГ, обнаружен-
ные у девочки в 1,5 мес, были недооценены. 
Возможно, проведение более детального обсле-
дования позволило бы выявить нарушение сер-
дечного ритма и проводимости, что в сочетании с 
мышечной гипотонией и задержкой темпов пси-
хомоторного развития могло быть основанием 
для диагностики митохондриальной КМП. 

Таким образом, выявление даже минималь-
ных изменений со стороны сердечно-сосудистой 
системы у детей грудного возраста требует ком-
плексного обследования с обязательным про-
ведением ЭКГ, ЭХОКГ и при необходимости ХМ 
ЭКГ. 
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