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РЕЗЮМЕ. Синдром удлиненного интервала Q–T (long Q–T syndrome, LQTS) — генетически детерминиро-
ванное заболевание, которое характеризуется удлинением интервала Q–T (оценивается по электрокар-
диограмме) и ассоциировано с риском внезапной сердечной смерти. По данным эпидемиологических 
исследований, в США LQTS является причиной 3000–4000 случаев внезапной смерти ежегодно, преимуще-
ственно среди лиц молодого возраста, ведущих активный образ жизни. Существует несколько молекуляр-
но-генетических вариантов LQTS, каждый из которых демонстрирует вариабельную клиническую картину 
и неполную пенетрантность. У части пациентов с генетически подтвержденным LQTS интервал Q–T на 
протяжении всей жизни остается в пределах нормальных значений, и отсутствуют симптомы заболевания. 
И напротив, у части пациентов с достоверным удлинением интервала Q–Tс не удается обнаружить мута-
цию в генах, ассоциированных с данной нозологией (генотип-негативный LQTS). В данном исследовании 
представлены клинические случаи, иллюстрирующие оба типа корреляций между фенотипом и генотипом 
при LQTS: как наличие удлинения интервала Q–Tc при отсутствии выявленных патогенных вариантов 
(генотип-негативный), так и подтвержденное носительство патогенного варианта при отсутствии электро-
кардиографических проявлений (фенотип-негативный).
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ABSTRACT. Long Q–T syndrome (LQTS) is a genetically determined disorder characterized by prolongation of 
the QT interval (assessed by electrocardiography) and is associated with an increased risk of sudden cardiac 
death. According to epidemiological studies, LQTS is responsible for 3000–4000 sudden deaths annually in the 
United States, predominantly among physically active young individuals. There are several molecular genetic 
subtypes of LQTS, each demonstrating variable clinical expressivity and incomplete penetrance. In some patients 
with genetically confirmed LQTS, the Q–T interval remains within normal limits throughout life, and no clinical 
symptoms are observed (phenotype-negative carriers). Conversely, in some patients with confirmed Q–TS  interval 
prolongation, no disease-associated mutations can be identified in known genes (genotype-negative LQTS). This 
study presents clinical cases illustrating both types of phenotype-genotype correlations in LQTS: the presence 
of QTS prolongation in the absence of identified pathogenic variants (genotype-negative), as well as confirmed 
carriage of a pathogenic variant in the absence of electrocardiographic manifestations (phenotype-negative).
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ВВЕДЕНИЕ

Синдром удлиненного интервала Q–T (long Q–T 
syndrome, LQTS) представляет собой наследствен-
ную патологию, обусловленную генетическими де-
фектами, которые повышают риск развития жизне-
угрожающих желудочковых аритмий и внезапной 
сердечной смерти (ВСС). В патогенезе заболевания 
ключевую роль играют мутации генов, кодирую-
щих белки ионных каналов кардиомиоцитов, что 
приводит к нарушению процессов реполяризации 
миокарда. В настоящее время  идентифицирова-
но около 700 патогенных вариантов в 17 генах: 
KCNQ1, KCNH2, SCN5A, ANK2, KCNE1, KCNE2, KCNJ2, 
CACNA1C, CAV3, SCN4B, AKAP9, SNTA1, KCNJ5, 
CALM1, CALM2, CALM3 и TRDN [1, 2].

Диагностика LQTS сопряжена с определенны-
ми трудностями, поскольку удлинение интервала 
Q–T не обладает достаточной чувствительностью и 
специфичностью, а классические клинические про-
явления, такие как желудочковая тахикардия типа 
torsades de pointes, могут отсутствовать [3].

Многочисленные исследования позволили де-
тально изучить клинические проявления и прогно-
стические маркеры генетически верифицированно-
го синдрома удлиненного интервала Q–T (LQTS) [4], 
что нашло отражение в современных клинических 
рекомендациях, где особое внимание уделяется 
генотип-ориентированным подходам к стратифика-
ции риска и подбору антиаритмической терапии [5]. 
Однако в 11–25% случаев у пациентов с наличием 
фенотипа LQTS стандартные генетические иссле-
дования не выявляют патогенных вариантов [6]. 
Важно отмет ить, что результаты крупных много-
центровых исследований демонстрируют сопоста-
вимую клиническую значимость генотип-негатив-
ных случаев: пациенты с высокой вероятностью 
LQTS (≥3,5� баллов по шкале риска) или стойким 
удлинением корригированного интервала Q–T 
(≥500� мс) при повторных электрокардиографиче-
ских исследованиях (после исключения вторичных 
причин) имеют аналогичный прогноз и риск ослож-
нений, что и пациенты с идентифицированными 
мутациями [7]. Эти данные убедительно свидетель-
ствуют, что отсутствие молекулярно-генетического 
подтверждения у пациентов с характерным фено-
типическим проявлением заболевания не снижа-
ет его клиническую значимость и потенциальную 
опасность [8].

Клиническое значение отрицательных резуль-
татов генетического скрининга часто недооценива-
ется, хотя их интерпретация требует дифференци-

рованного подхода в зависимости от клинического 
контекста и может изменяться по мере развития 
геномных технологий. Наличие положительного 
фенотипа при отрицательном генотипе вызывает 
сложности в стратификации риска и определении 
оптимальной тактики ведения данной группы паци-
ентов.

В. Asatryan и соав т. схематически представили 
потенциальные причины удлинения Q–Tc у гено-
тип-отрицательных пациентов (рис. 1) [6].

Удлинение корригированного интервала Q–Tc 
у пациентов без идентифицированных патогенных 
мутаций может быть обусловлено рядом вторич-
ных факторов. К ним относятся электролитные 
нарушения (гипокалиемия, гипомагниемия, гипо-
кальциемия); особенности нутритивного статуса 
(нервная анорексия, гипокалорийная диета, хро-
ническая алкогольная интоксикация, употреб-
ление грейпфрутового сока); фармакотерапия 
препаратами, пролонгирующими реполяризацию 
(антиаритмические средства класса I и III, макро-
лидные антибиотики, психотропные вещества); 
воспалительные поражения миокарда; адаптаци-
онные изменения сердечно-сосудистой системы у 
профессиональных спортсменов, которые обычно 
регрессируют после прекращения интенсивных 
тренировок [1–3]. Следует отметить, что, несмотря 
на то что прекращение физических нагрузок при-
водит к нормализации ЭКГ-показателей в 40% слу-
чаев, возобновление тренировок может вызвать 
рецидив удлинения Q–Tc [9].

Крайне важным является и то, что современные 
возможности интерпретации генетических данных 
остаются ограниченными ввиду неполного понима-
ния спектра патогенных вариантов, что требует их 
периодического пересмотра в свете новых научных 
открытий.

Так, например, патогенные варианты генов 
CALM1, CALM2 и CALM3 были идентифицирова-
ны относительно недавно (в 2010–2015 гг.) [5, 6, 
10], что создает необходимость ретроспективного 
пересмотра генетических заключений для пациен-
тов, проходивших обследование до их открытия. 
 Однако в клинической практике отсутствует систе-
ма своевременного информирования таких пациен-
тов о целесообразности повторного генетического 
тестирования.

Особую значимость приобретает вопрос перио-
дической реклассификации вариантов неопреде-
ленной клинической значимости (variant of unknown 
significance, VUS), учитывая, что около 50% таких ва-
риантов пересматриваются в течение пятилетнего 
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периода [11, 12]. Современные достижения в обла-
сти молекулярно-генетических технологий создают 
новые возможности для идентификации ранее не-
известных патогенных вариантов и уточнения пато-
генетических механизмов заболевания.

Ключевое значение для профилактики ВСС и 
разработки оптимальных терапевтических под-
ходов при синдроме удлиненного интервала Q–T 
имеет его своевременная верификация, основан-
ная на комплексном анализе клинико-генетических 
корреляций. В связи с этим представляется целе-
сообразным систематическое обновление данных 
генетического тестирования (с рекомендованной 
периодичностью один раз в два года), что приоб-
ретает особую важность в отношении пациентов 
с первоначально негативными результатами ге-
нотипирования. Реализация указанного подхода 
способствует повышению диагностической точно-
сти, оптимизации персонализированного лечения, 
исключению неоправданных ограничений жизне-
деятельности пациентов и снижению воздействия 
корригируемых факторов риска [6, 9].

Существует несколько подтипов LQTS, каждый 
из которых показывает переменную клиническую 
экспрессию и неполную пенетрацию [13]. Почти 
половина пациентов с известной мутацией LQTS 
может иметь интервал Q–T в пределах нормы и 
никогда не проявлять признаки или симптомы на 
протяжении всей жизни [14]. И наоборот, пациенты 
могут иметь патологически удлиненный интервал 
Q–T без какой-либо обнаруженной в настоящее вре-
мя мутации.

В работе представлена серия клинических слу-
чаев, демонстрирующих несоответствие между 
фенотипическими проявлениями и результата-
ми молекулярно-генетического анализа. Всем 
участникам исследования было проведено ком-
плексное обследование, в которое вошли: сбор 
анамнеза, электрокардиография, физикальное 
обследование, нагрузочное тестирование и полно-
геномное секвенирование. Критерием для отнесе-
ния пациента к категории генотип-негативных слу-
жило отсутствие патогенных вариантов в панели 
генов, ассоциированных с LQTS, включая основ-
ные (KCNQ1, KCNH2, SCN5A), минорные (CACNA1C, 
CALM1, CALM2, CALM3, CAV3, KCNE1, KCNJ2, TRDN) и 
варианты в «спорных» генах (AKAP9, ANK2, KCNE2, 
KCNJ5, SCN4B, SNTA).

КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ 1

Пациент Б. был впервые обследован в ФГБУ 
«Национальный медицинский исследовательский 
центр им. В.А. Алмазова» в возрасте 1,5 лет. При 
первичном обращении жалобы отсутствовали, син-
копальных, пресинкопальных состояний не было. 
Семейный анамнез не отягощен, случаев ВСС сре-
ди близких родственников в возрасте до 45 лет 
не�было.

Из анамнеза жизни известно, что ребенок от 
первой беременности, протекавшей на фоне острой 
респираторной вирусной инфекции (ОРВИ) (20 не-
дель). Родоразрешение проведено оперативным 

Интервал Q–Tc 
500 мс

Рис. 2. Электрокардиограмма пациента 1. В ортостатическом положении зарегистрировано удлинение интервала 
Q–Tс до 500 мс

Fig. 2. Electrocardiogram of patient 1. In the orthostatic position, an increase in the Q–TS interval to 500 ms was recorded
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путем (кесарево сечение) на сроке 34–36 недель в 
связи с развитием внутриутробной гипоксии плода. 
Оценка по шкале Апгар 7/8. Неонатальный период 
осложнен дыхательной недостаточностью, бради-
кардией. В течение 15 суток находился в отделении 
реанимации.

Анамнез заболевания: кардиологическое обсле-
дование инициировано после обнаружения у паци-
ента хронической смешанной тугоухости III степени 
в возрасте 1,5 года.

Согласно результатам комплексного кардиоло-
гического обследования при выполнении эхокар-
диографического (ЭхоКГ) исследования размеры 
камер сердца и сократительная способность в 
пределах нормальных значений, данных за ВПС не 
получено. По данным электрокардиографическо-
го (ЭКГ) исследования зафиксирована синусовая 
брадиаритмия с частотой сердечных сокращений 
(ЧСС) от 75 до 110 уд./мин. Отмечена значительная 
вариабельность корригированного интервала Q–T 
(QTс) от 460 до 493 мс в покое, c удлинением до 
494–500 мс при переходе в ортостатическое поло-
жение (рис. 2).

По данным суточного мониторирования ЭКГ 
(СМЭКГ) выявлены эпизоды синусовой брадикар-
дии (до 50 уд./мин), а также зарегистрировано 
удлинение интервала Q–Tc до 507 мс при автома-
тическом подсчете в течение 21 часа 5 минут, при 
ручном пересчете корригированный интервал Q–T 
составил 455–466–488–502 мс.

В ходе стационарного обследования проведен 
комплексный дифференциально-диагностический 
поиск, в результате которого были исключены вто-
ричные причины удлинения Q–T-интервала: элек-
тролитные нарушения (гипокалиемия, гипомагние-
мия, гипокальциемия), эндокринные (гипотиреоз), 
а также прием лекарственных препаратов, удлиня-
ющих интервал Q–T.

Пациент был стратифицирован в соответствии 
с диагностическими критериями Шварца: врож-
денная глухота�— 0,5 балла; интервал Q–Tc на ЭКГ 
покоя более 460 мсек� — 2 балла, таким образом, 
сумма баллов составила 2,5 балла, что означало 
среднюю вероятность синдрома удлиненного ин-
тервала Q–Tc.

Однако на основании совокупности клини-
ческих и инструментальных данных� — стойкой 
синусовой брадикардии, документированного 
удлинения корригированного интервала Q–T 
(с эпизодами превышения 500 мс) и выявленной 
двусторонней нейросенсорной тугоухости�— было 
предположено наличие редкой аутосомно-рецес-

сивной формы синдрома удлиненного интерва-
ла Q–T, а именно синдрома Джервелла–Ланге–
Нильсена.

Для окончательной верификации диагноза 
выполнено полногеномное секвенирование, по 
результатам которого патогенных, вероятно пато-
генных, мутаций с неопределенной клинической 
значимостью, ассоциированных с синдромом удли-
ненного интервала Q–Tc, а также наличием других 
заболеваний сердца, выявлено не было.

Учитывая отсутствие жалоб, синкопальных со-
стояний, отягощенного семейного анамнеза, заре-
гистрированных желудочковых нарушений ритма 
сердца, стойкого удлинения интервала Q–Tc на ЭКГ 
покоя, было принято решение воздержаться от на-
значения терапии бета-адреноблокаторами и про-
должить наблюдение в динамике.

КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ 2

Девочка Ж., впервые поступила в отделение 
детской кардиологии и медицинской реабилита-
ции ФГБУ «НМИЦ им. В.А. Алмазова» в возрасте 
11 лет с жалобами на рецидивирующие пресинко-
пальные состояния, возникающие во время забора 
крови, а также при переходе из горизонтального 
положения в вертикальное, синкопальных состо-
яний не отмечалось. В течение 6 лет профессио-
нально занималась плаванием. Семейный анам-
нез отягощен: у матери в возрасте 25 лет (через 
1,5�месяца после родов) ВСС (при жизни отмеча-
лись рецидивирующие синкопальные состояния), 
у прадедушки (дедушка мамы)�— ВСС в 56 лет во 
сне. При патологоанатомическом исследовании 
матери структурной патологии сердца не выявле-
но. ЭКГ матери и прадедушки отсутствуют, однако 
предоставлена ЭКГ дедушки (отца мамы) с заре-
гистрированным удлинением корригированного 
интервала Q–T до 488 мс.

Из анамнеза заболевания известно, что при 
прохождении планового обследования в спортив-
ном диспансере на ЭКГ покоя было зарегистриро-
вано транзиторное удлинение корригированного 
интервала Q–T до 483 мс. При проведении велоэр-
гометрии выявлено удлинение интервала Q–Tc до 
571 мс на пике физической нагрузки при частоте 
сердечных сокращений 172 уд./мин. Спортивными 
врачами отстранена от спорта и направлена на об-
следование.

В ходе комплексного обследования, проведен-
ного в ФГБУ «НМИЦ им. В.А. Алмазова», данных 
за структурную патологию и врожденные пороки 
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сердца не получено. Исключены вторичные при-
чины удлинения интервала Q–T: электролитные на-
рушения, эндокринные заболевания, прием лекар-
ственных препаратов, удлиняющих интервал Q–Tс.

При анализе электрокардиографических данных 
выявлены следующие характерные изменения: в 
состоянии покоя регистрировался синусовый ритм 
со средней частотой сердечных сокращений от 56 
до 72 уд./мин и вариабельным значением корри-
гированного Q–T-интервала от 440 до 480 мс. Про-
ведение ортостатической пробы сопровождалось 
увеличением ЧСС до 88–110 уд./мин с параллель-
ным прогрессирующим удлинением Q–T-интервала 
до значений 474–494 мс.

По данным суточного мониторирования ЭКГ за-
регистрировано удлинение Q–Tc до 570 мс при ав-
томатическом анализе в течение 17 ч 34 мин, при 
среднесуточном значении 467 мс (диапазон коле-
баний 426–570 мс). При ручном пересчете макси-
мальный интервал Q–Tc составил 490 мс на мини-
мальной ЧСС (56 уд./мин), на максимальной ЧСС 
(136 уд./мин)�— 426 мс (рис. 3).

Выполнена проба с дозированной физической на-
грузкой  (тредмил-тест): нарушения ритма и проводи-
мости не зарегистрированы, интервал Q–Tc на 4-й ми-
нуте восстановительного периода составил 434 мс.

Контрольное обследование проведено через 
2�месяца после прекращения тренировок для диф-
ференциальной диагностики с доброкачественным 
Q–T-ремоделированием, наблюдаемым у спортс-
менов. Статистически значимой динамики продол-
жительности интервала Q–T выявлено не было.

На основании отягощенного семейного анам-
неза и данных клинико-инструментального об-
следования (несмотря на транзиторный характер 
удлинения интервала Q–Tс), было выдвинуто пред-
положение о наследственной форме LQTS, с наи-
большей вероятностью�— 2-го молекулярно-генети-
ческого типа (KCNH2-ассоциированного).

Проведена стратификация вероятности врожденно-
го LQTS по критериям Шварца: зарегистрированная бра-
дикардия�— 0,5 балла; случай ВСС в семье в молодом 
возрасте до 30 лет�— 0,5 балла; член семьи с синдромом 
удлиненного интервала Q–T�— 1 балл, таким образом, 
сумма составила 2 балла, что означало среднюю веро-
ятность синдрома удлиненного интервала Q–Tc.

С учетом отсутствия стойкого удлинения интер-
вала Q–Tc на ЭКГ покоя, синкопальных состояний, 
зарегистрированных желудочковых нарушений 
ритма сердца от терапии �-адреноблокаторами 
было принято решение воздержаться до получения 
результатов генетического обследования.

В рамках диагностического поиска выполнено 
полногеномное секвенирование. Результаты иссле-
дования не выявили патогенных, вероятно патоген-
ных вариантов или вариантов с неопределенной кли-
нической значимостью (VUS) в исследуемых генах.

Пациентка продолжает наблюдаться амбулаторно.

КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ 3

Пациент Т., 16 лет, направлен на обследование 
из спортивного диспансера в связи с эпизодами уд-
линения интервала Q–Tс.

Рис. 3. Фрагмент суточного мониторирования электрокардиограммы пациентки Ж. (интервал Q–Tс 475 мс)

Fig. 3. Fragment of daily monitoring electrocardiogram of patient G. (Q–TS interval 475 ms)
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На момент обследования в ФГБУ «НМИЦ 
им.�В.А.�Алмазова» жалоб не отмечает, синкопальных 
и пресинкопальных состояний не было. В течение 
5�лет занимается футболом ежедневно по 4–5�часов. 
Семейный анамнез по ВСС и генетически-детермини-
рованным заболеваниям сердца не�отя гощен.

В ходе комплексного обследования, проведен-
ного в ФГБУ «НМИЦ им. В.А. Алмазова», данных 
за структурную патологию и врожденные пороки 
сердца не получено. Исключены вторичные при-
чины удлинения интервала Q–T: электролитные на-
рушения, эндокринные заболевания, прием лекар-
ственных препаратов, удлиняющих интервал Q–Tс.

По данным поверхностной ЭКГ в положении 
лежа интервал Q–Tс находился в пределах нор-
мальных значений (410–448 мс) с эпизодами удли-
нения до 498 мс в ортостазе. СМЭКГ демонстриро-
вало удлинение Q–Tc до 531 мс (автоматический 
анализ), в то время как при ручном пересчете мак-
симальный интервал Q–Tс достигал лишь 467 мс. 
Несколько раз, в том числе в спортивном диспан-
сере, проводилась проба с дозированной физиче-
ской нагрузкой (тредмил-тест): интервал Q–Tc на 
4-й минуте восстановительного периода составил 
455 мс.

Принимая во внимание отсутствие синкопаль-
ных состояний, отсутствие удлинения интервала 
Q–Tc на серии ЭКГ покоя, случаев ВСС в семье в 
молодом возрасте, вероятность наличия у пациен-
та синдрома удлиненного интервала Q–Tc (по кри-
териям Шварца) была расценена как низкая.

С учетом транзиторного характера удлинения 
интервала Q–Tc, а также желания пациента и его 
родителей продолжить занятия профессиональ-
ным спортом, было проведено полногеномное сек-
венирование, по результатам которого выявлена 
патогенная мутация в гене KCNQ1.

ОБСУЖДЕНИЕ

Наследственные аритмогенные синдромы, в том 
числе синдром удлиненного интервала Q–T, нередко 
представляют собой сложную диагностическую зада-
чу ввиду вариабельной клинической и ЭКГ-картины и 
потенциально жизнеугрожающего течения. Ошибки 
диагностики, с одной стороны, могут иметь фаталь-
ные последствия, с другой стороны, приводить к не-
обоснованным пожизненным ограничениям.

Существует значительная неопределенность 
для врача в трактовке клинических ситуаций, ког-
да имеет место транзиторное удлинение интервала 
Q–Tc, когда фенотип заболевания не соответствует 

генотипу, что подчеркивает необходимость нако-
пления и описания таких случаев и четкого единого 
подхода к диагностике и далее в ведении пациентов.

Согласно исследованиям, до 40% диагнозов 
LQTS, установленных в неспециализированных 
учреждениях, не подтверждаются при экспертной 
оценке в профильных центрах [15].

Целесообразность регулярного пересмотра дан-
ных генетического тестирования подтверждается кли-
ническими наблюдениями. Согласно исследованию 
V.�Karlinski и соавт., среди 1829 пациентов с удлинен-
ным интервалом Q–T у 32 изначально не было выяв-
лено патогенных вариантов. Однако при повторном 
проведении анализа в связи с сохраняющимися клини-
ческими проявлениями у 35% пациентов данной груп-
пы были идентифицированы причинные мутации [16].

В двух первых представленных клинических 
случаях первоначальная высокая клиническая 
вероятность LQTS не была подтверждена резуль-
татами генетического исследования, что, в свою 
очередь, определило дальнейшую тактику ведения 
пациентов.

В первом случае диагностический поиск был 
сфокусирован на выявлении вторичных причин 
транзиторного удлинения интервала Q–Tc. Пациен-
ту было рекомендовано проведение ЭКГ в декрети-
рованные возрастные периоды.

Во втором случае, несмотря на отрицательный 
результат генетического тестирования, диагноз на-
следственного синдрома был признан вероятным 
на основании фенотипических проявлений и отя-
гощенного семейного анамнеза. Было рекомен-
довано динамическое наблюдение с регулярным 
ЭКГ-контролем и другими кардиологическими об-
следованиями. С родителями обсуждена возмож-
ность повторного генетического тестирования через 
2–3�года для интерпретации результатов с учетом 
обновляющихся баз данных. В перспективе не ис-
ключено проведение расширенного генетического 
анализа (секвенирование некодирующих регионов, 
исследование эпигенетических модификаций).

Данная тактика согласуется с результатами 
исследования V. Karlinski и соавт., в котором 31% 
генотип-негативных пациентов имели отягощенный 
семейный анамнез по LQTS [16].

В представленном третьем случае верифициро-
ван 1 молекулярно-генетический вариант LQTS. Не-
смотря на рекомендации по модификации образа 
жизни с исключением профессиональных спортив-
ных нагрузок, терапевтическая тактика в отноше-
нии назначения бета-адреноблокаторов требовала 
индивидуального подхода. Дилемма заключалась 
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в отсутствии значимого удлинения Q–Tс (погранич-
ные или минимально превышающие норму значе-
ния) при подтвержденной патогенной мутации. При-
нимая во внимание возраст, пол, класс патогенности 
варианта обнаруженной мутации, мы приняли реше-
ние о назначении терапии бета-адреноблокаторами. 
Данный подход соответствует современным принци-
пам персонализированной медицины при первичных 
электрических заболеваниях сердца, когда наличие 
патогенного варианта может служить самостоятель-
ным показанием для протекторной терапии, незави-
симо от степени удлинения Q–T-интервала [15, 16].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Таким образом, генетическое тестирование пред-
ставляет собой мощный инструмент верификации 
диагноза при наследственных аритмиях, однако его 
применение сопряжено с необходимостью критиче-
ской интерпретации результатов, имеющих зачастую 
вероятностный характер. Краеугольным камнем 
данного процесса является мультидисциплинарная 
экспертная оценка, проводимая специалистами с 
глубокими познаниями в области молекулярной кар-
диологии и патофизиологии ионных каналов.

Обоснована целесообразность централизации 
диагностики и ведения подобных пациентов в 
специализированных аритмологических центрах, 
объединяющих кардиологов, электрофизиологов и 
врачей-генетиков.

В качестве перспективных направлений для 
дальнейшей работы представляется необходимым 
подготовка унифицированных диагностических 
алгоритмов для определения тактики ведения как 
генотип-негативных пациентов, так и носителей 
патогенных вариантов с отсутствующей или мини-
мальной фенотипической экспрессией. Внедрение 
персонализированного подхода к назначению про-
текторной терапии и определению допустимого 

уровня физических и эмоциональных нагрузок, ос-
нованного на интегральной оценке генетических и 
клинических данных. Разработка комплексной шка-
лы стратификации риска, учитывающей не только по-
стоянное, но и транзиторное удлинение интервала Q–T.
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