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Аннотация
Синдром Барта – редкое генетическое заболевание, вызванное аномальным метаболизмом кардиолипина, характеризующееся высокой 
смертностью в течение 5 лет от постановки диагноза в связи с сердечной недостаточностью и/или инфекционными осложнениями. 
В статье представлен клинический случай взрослого пациента c синдромом Барта. Описываются особенности течения заболевания, в 
том числе и трансформация гипертрофического типа кардиомиопатии в гипокинетический тип на фоне взросления этого пациента. 
В  данной статье демонстрируется сложность в подборе оптимального лечения пациента с синдромом Барта в реальной клинической 
практике в условиях отсутствия четко прописанных рекомендаций и патогенетической терапии.
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Abstract
Barth syndrome is a rare genetic disease caused by abnormal cardiolipin metabolism, characterized by high mortality within 5 years of diagnosis 
due to heart failure and/or infectious complications. This article describes a clinical case of an adult patient with Barth syndrome. The peculiarities 
of the course of the disease are described, including the transformation of the hypertrophic type of cardiomyopathy into the hypokinetic type as 
the patient grew older. This article demonstrates the difficulty in selecting the optimal treatment of a patient with Barth syndrome in real clinical 
practice, in the absence of clearly prescribed recommendations and pathogenetic therapy.

Keywords: Barth syndrome, cardiomyopathy, adult patient, orphan disease
For citation: Muksinova MD, Osmolovskaya YuF, Leontyeva IV, Galaeva MA, Stukalova OV, Beniashvili AG, Safiullina AA, Zhirov IV, Tereshchenko  SN. 
Barth syndrome in an adult patient: an overview of the problem and case report. A review. Terapevticheskii Arkhiv (Ter. Arkh.). 2024;96(8):812–819.  
DOI: 10.26442/00403660.2024.08.202815

Информация об авторах / Information about the authors 
Муксинова Марина Дамировна – канд. мед. наук,  
врач-кардиолог отд-ния заболеваний миокарда и сердечной 
недостаточности ФГБУ «НМИЦК им. акад. Е.И. Чазова».  
E-mail: mmd6638@yandex.ru

Marina D. Muksinova. E-mail: mmd6638@yandex.ru;  
ORCID: 0000-0001-6516-5322

Осмоловская Юлия Фаильевна – канд. мед. наук, зав. отд-
нием заболеваний миокарда и сердечной недостаточности 
ФГБУ «НМИЦК им. акад. Е.И. Чазова»

Yulia F. Osmolovskaya. ORCID: 0000-0002-7827-2618

Леонтьева Ирина Викторовна – д-р мед. наук, проф., гл. науч. 
сотр. отд. детской кардиологии и аритмологии НИКИ педиатрии 
и детской хирургии им. акад. Ю.Е. Вельтищева  
ФГАОУ ВО «РНИМУ им. Н.И. Пирогова»

Irina V. Leontyeva. ORCID: 0000-0002-5273-6859

Галаева Марета Алихановна – врач отд-ния ультразвуковых 
методов исследования ФГБУ «НМИЦК им. акад. Е.И. Чазова»

Mareta A. Galaeva. ORCID: 0000-0002-8097-9030

Стукалова Ольга Владимировна – канд. мед. наук, ст. науч. сотр. 
лаб. магнитно-резонансной томографии ФГБУ  
«НМИЦК им. акад. Е.И. Чазова»

Olga V. Stukalova. ORCID: 0000-0001-8377-2388



https://doi.org/10.26442/00403660.2024.08.202815 REVIEw

ТЕРАПЕВТИЧЕСКИЙ АРХИВ. 2024; 96 (8): 812–819. TERAPEVTICHESKII ARKHIV. 2024; 96 (8): 812–819. 813

Информация об авторах / Information about the authors 

Бениашвили Аллан Герович – канд. мед. наук, ст. науч. сотр. 
лаб. психофармакологии ФГБНУ НЦПЗ

Allan G. Beniashvili. ORCID: 0000-0002-5149-3760

Сафиуллина Альфия Ахатовна – д-р мед. наук, науч. сотр. 
отд. заболеваний миокарда и сердечной недостаточности  
ФГБУ «НМИЦК им. акад. Е.И. Чазова»

Alfiya A. Safiullina. ORCID: 0000-0003-3483-4698

Жиров Игорь Витальевич – д-р мед. наук, проф., вед. науч. 
сотр. отд. заболеваний миокарда и сердечной недостаточности  
ФГБУ «НМИЦК им. акад. Е.И. Чазова»

Igor V. Zhirov. ORCID: 0000-0002-4066-2661

Терещенко Сергей Николаевич – д-р мед. наук, проф., рук. отд. 
заболеваний миокарда и сердечной недостаточности  
ФГБУ «НМИЦК им. акад. Е.И. Чазова»

Sergey N. Tereshchenko. ORCID: 0000-0001-9234-6129

Введение
Синдром Барта  – орфанное заболевание, распростра-

ненность которого составляет примерно 1 случай на 1 млн 
мужского населения, и в настоящее время описано около 
230 случаев этой патологии  [1]. Данный синдром харак-
теризуется неблагоприятным прогнозом, в основном об-
условленным сердечной недостаточностью и инфекцион-
ными осложнениями. Средняя продолжительность жизни 
составляет около 5 лет, хотя в последнее время у пациен-
тов, родившихся после 2000 г., этот показатель увеличил-
ся вдвое [2]. Дожитие до 18-летнего возраста у пациентов 
с синдромом Барта ранее описано только у 1 пациента, и 
нами далее будет представлено второе описание клиниче-
ского случая генетически и биохимически подтвержденно-
го синдрома Барта у взрослого больного.

Синдром Барта является Х-сцепленным заболеванием 
(хромосомная локализация – Xq28), при котором происхо-
дит мутация в гене TAZ, в результате чего нарушается рабо-
та его продукта, фермента тафаззина, участвующего в про-
цессах ремоделирования кардиолипина  [3], что приводит 
к увеличению содержания монолизокардиолипина, про-
межуточного продукта ремоделирования кардиолипина, и 
уменьшению тканево-специфического кардиолипина с че-
тырьмя линолеил-фрагментами (тетралинолеилкардиоли-
пин – L4CL), практически на 80% локализующегося в тка-
нях с высоким окислительным потенциалом (в сердечной 
и скелетных мышцах) [4], что, соответственно, обусловли-
вает значительное повышение соотношения монолизокар-
диолипина: L4CL≈18:2 [4, 5]. Данные изменения являются 
причиной комплексных нарушений в поддержании струк-
туры митохондрий  [6], функции ряда митохондриальных 
белков [7], работы дыхательной цепи и выработке энергии 
в митохондриях [8], что приводит к усилению зависимости 
от анаэробного метаболизма для удовлетворения энерге-
тических потребностей  [9] и использованию глюкозы в 
качестве предпочтительного углеродного субстрата [10], а 
также происходит нарушение митохондриального апопто-
за [11]. Тем не менее вследствие крайней редкости патоге-
нез заболевания требует дальнейшего изучения.

Поскольку состояния вызваны аномальным геном на 
Х-хромосоме, то проявляются преимущественно у муж-
чин. Женщины, у которых на одной из Х-хромосом при-
сутствует аномальный ген, являются носителями этого за-
болевания. Впрочем, имеется по крайней мере 1 описание 
клинического случая синдрома Барта у ребенка женского 
пола, которое обусловлено мозаицизмом для моносомии Х 
и для кольцевой Х-хромосомы с большой делецией длин-
ного плеча, включая область Xq28 [12].

Типичными признаками заболевания являются кардио- 
миопатия (обычно дилатационная, иногда с некомпактно-

стью левого желудочка (ЛЖ) и/или фиброэластозом эн-
докарда), гораздо реже  – с фенотипом гипертрофической 
кардиомиопатии (ГКМП)  [13, 14], жизнеугрожающие нару-
шения сердечного ритма (удлиненный корригированный ин-
тервал QT, желудочковая аритмия), низкая мышечная масса 
и мышечная слабость, что в свою очередь приводит к непе-
реносимости физических упражнений, трудностям в обуче-
нии и проблемам с кормлением (например, затруднения при 
сосании, глотании или жевании, пациенты демонстрируют 
определенные предпочтения в еде), задержке роста и разви-
тия [2, 14]. К характерным изменениям в лабораторных ана-
лизах относится нейтропения (может быть хронической, ин-
термиттирующей, циклической), что обусловливает частые 
инфекционные осложнения, 3-метилглутаконовая ацид- 
урия, повышение которой в 5 и более раз является диагно-
стическим критерием синдрома Барта [2, 14]. К более редким 
лабораторным проявлениям относятся гипогликемия, в том 
числе гипогликемия натощак (чаще всего в период новоро-
жденности) [2, 14] и гипохолестеринемия [15].

К описанным клиническим проявлениям можно до-
бавить психоневрологические аспекты синдрома Барта. 
Показано, что качество жизни, а также параметры физи-
ческого и психоэмоционального функционирования, свя-
занного со здоровьем, при данном заболевании хуже, чем 
при сахарном диабете 1-го типа и злокачественных ново- 
образованиях [16]. Часто к одному из проявлений синдро-
ма Барта добавляется когнитивный дефицит, выявляется 
снижение зрительно-моторных навыков (у 7 из 10 маль-
чиков), что связано с изменениями функционирования 
поперечнополосатой мускулатуры  [17]. Описано также 
значимое ухудшение начальных математических навыков, 
усиливающееся в случае дожития пациентов до среднего 
школьного возраста [18]. 

В настоящее время не существует патогенетического 
лечения синдрома Барта. Лечебная стратегия направлена 
на купирование имеющейся клинической симптоматики. 
Впрочем, во многих случаях возможно управление клини-
ческими проявлениями. Поскольку наличие различного фе-
нотипа кардиомиопатий проявляется развитием сердечной 
недостаточности, по современным представлениям  [19], 
требуется использование основных групп лекарственных 
средств для лечения данного симптомокомплекса (инги-
биторы ангиотензинпревращающего фермента/блокаторы 
рецепторов ангиотензина/ангиотензиновых рецепторов 
и неприлизина ингибитор, β-адреноблокаторы, антагони-
сты минералокортикоидных рецепторов, ингибиторы на-
трий-глюкозного котранспортера 2-го типа – иНГЛТ-2) [20].

По данным анализа описаний клинических случаев по-
казано, что вследствие детского возраста пациентов среди 
кардиотропных препаратов чаще всего использовались 
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β-адреноблокаторы, сердечные гликозиды и петлевые ди-
уретики [21]. 

Хотя использование иНГЛТ-2 у детей невозможно 
вследствие показаний к применению только у пациентов 
старше 18 лет, тем не менее существует гипотеза о воз-
можном благоприятном эффекте препаратов этой группы 
вследствие повышения уровня циркулирующих кетонов 
и последующего окисления кетонов в миокарде  [22]. При 
синдроме Барта это важно, поскольку ферменты окисле-
ния кетонов практически не зависят от взаимодействия с 
кардиолипинами из-за их локализации в митохондриаль-
ном матриксе [23].

Активно изучаются генная терапия, основанная на 
доставке генов рекомбинантным аденоассоциированным 
вирусом к сердцу и скелетным мышцам основных тканей, 
пораженных при синдроме Барта [24], терапия, нацеленная 
на усиление транскрипции генов, участвующих в окис-
лительном метаболизме. Последнее направление связано 
с опытом применения безафибрата, агониста рецептора, 
активируемого пролифераторами пероксисом, активиру-
ющего передачу сигналов 1-α, участвующих в углеводном 
и липидном обмене. В экспериментальной модели синдро-
ма Барта назначение безафибрата приводило к улучшению 
систолической функции ЛЖ [25]. 

Доступны результаты исследования с эламипрети-
дом, который проникает через внешнюю мембрану мито-
хондрии и связывается с кардиолипином, составляющим 
фосфолипидом внутренней мембраны, и в результате 
улучшает биоэнергетическую дисфункцию и морфологию 
митохондрий у пациентов с синдромом Барта. Использова-
ние эламипретида в течение 36 недель приводило к умень-
шению количества конечных точек, ассоциированных с 
клинической симптоматикой и качеством жизни [26].

В условиях отсутствия патогенетического лечения ме-
тодом выбора большинства авторов является метаболи-
ческая терапия. Дефицит L-карнитина и коэнзима Q10 при 
синдроме Барта можно уменьшить путем заместительной 
терапии. Однако в настоящее время нет ни одного иссле-
дования, доказывающего их эффективность  [21], и, более 
того, есть данные об отрицательной роли L-карнитина на 
течение заболевания [27]. 

Поскольку в большинстве работ сообщается об исполь-
зовании полифармакологического подхода, невозможно 
выделить индивидуальный вклад каждого лекарства или 
группы лекарственных препаратов. В  настоящий момент 
целью лечения пациентов с синдромом Барта является 
симптоматическая терапия, доказательная база которой 
остается крайне низкой.

Клинический случай
Пациент Ж. 1989 года рождения поступил в январе 

2023 г. в ФГБУ «НМИЦК им. акад. Е.И. Чазова» с основны-
ми жалобами на одышку при минимальной физической на-
грузке (подъем на 2-й лестничный пролет), приступы уча-
щенного сердцебиения при незначительной физической 
нагрузке, постоянную слабость и быструю утомляемость. 
Аллергологический анамнез отрицает, профессиональ-
ные вредности отрицает, из вредных привычек: курение с 
17 лет по 0,5–1 пачке в день до сентября 2022 г. Кроме того, 
из анамнеза жизни известно, что окончил 11 классов, про-
учился в университете 2 курса, отчислен, затем до 2022 г. 
работал электромонтажником.

Наследственность по сердечно-сосудистым заболевани-
ям не отягощена. Возраст матери при рождении ребенка – 
36 лет, здорова, жалобы не предъявляет. Физическое разви-

тие – ниже среднего, гармоничное: рост – 158 см, масса – 54 кг. 
Возраст отца при рождении ребенка – 37 лет, здоров, физи-
ческое развитие среднее: рост – 176 см, масса – 70  кг. Первая 
беременность матери закончилась медицинским абортом. 
Мальчик от 2-й беременности, протекавшей без токсикоза, 
мать перенесла грипп на 19–20-й неделях. Роды на 2 нед поз-
же предполагаемого срока, со стимуляцией. Ребенок закри-
чал сразу; масса тела при рождении – 3100 г, длина – 53 см. 
С  рождения беспокоили срыгивания, нарушение сосания, 
находился на искусственном вскармливании. С 5 мес отме-
чены плохая прибавка массы тела и задержка статико-мо-
торного и речевого развития. Ребенок начал сидеть с 8 мес, 
ходить – с 2 лет, говорить простые фразы – с 3 лет. Антро-
пометрические показатели в возрасте 1  года составляли: 
рост – 70 см (<3 центиля), масса – 7 кг (<3 центиля). С 1 года 
наблюдался у невролога с диагнозом «миопатия». 

Впервые изменения со стороны сердца выявлены в 
1,5 года в виде симметричной необструктивной ГКМП. По 
данным эхокардиографии (ЭхоКГ) толщина межжелудоч-
ковой перегородки (ТМЖП) – 12 мм, задней стенки ЛЖ – 
10 мм при норме 5 мм. На ЭКГ – повышение электрической 
активности ЛЖ, снижение процесса реполяризации в мио-
карде. В возрасте 3 лет проведено углубленное обследова-
ние мальчика в отделении кардиологии в НИИ педиатрии 
и детской хирургии им. акад. Ю.Е. Вельтищева ФГАОУ ВО 
«РНИМУ им. Н.И. Пирогова». Одним из основных клини-
ческих симптомов являлась задержка физического (рост 
<3 центиля, масса <10 центиля) и психомоторного развития, 
отмечены повышенная утомляемость, отставание психоре-
чевого развития. Кожные покровы чистые. В легких дыха-
ние пуэрильное, тоны сердца громкие ритмичные, живот 
мягкий безболезненный. В неврологическом статусе выяв-
лена гипомимия лицевых мышц, периодически поперхива-
ние, нарушение произнесения некоторых звуков, выражены 
общая мышечная гипотония и гипотрофия, снижение силы 
мышц. Сухожильные рефлексы снижены, больше в верхних 
конечностях. Походка изменена по типу утиной, с трудом 
поднимался по лестнице. Координаторных нарушений не 
обнаружено. В  психологическом статусе отмечена легкая 
задержка психического развития. Офтальмологическое об-
следование изменений глазного дна не выявило. 

ЭКГ – ритм синусовый, частота сердечных сокращений 
(ЧСС) 96 уд/мин – повышение электрической активности 
ЛЖ, снижение процесса реполяризации в миокарде. По 
данным ЭхоКГ полости сердца не расширены, сократи-
тельная способность не изменена, фракция выброса (ФВ) 
66% (по Тейхольцу) в норме, выявлена симметричная не 
обструктивная ГКМП (ТМЖП  – 12 мм, задней стенки 
ЛЖ – 13 мм при норме 5 мм). 

Проведена позитронно-эмиссионная томография серд-
ца. (Исследование выполнено на позитронно-эмиссионном 
томографе фирмы Scanditronix, Швеция, в Научно-практи-
ческом центре «Мозг» г. Санкт-Петербурга.) Энергетиче-
ский метаболизм миокарда изучали с помощью радиофарм- 
препарата фтордезоксиглюкозы, меченной фтором-18, в 
исходе и при гипергликемии (внутривенное введение 10 мл 
40% глюкозы), что позволяло оценить не только активность 
гликолиза, но и резервные возможности этого энергетиче-
ского пути. Активность перфузии оценивалась по накопле-
нию 13 NH3 в миокарде. Накопление NH3 незначительно 
снижено во всем миокарде по сравнению с нормой (2,7 
при норме 3–4). При нагрузке Но-шпой оно увеличилось 
на 20% и стало в пределах нормы. Накопление фтордез- 
оксиглюкозы, меченной фтором-18, снижено (0,9–1,4) по 
сравнению с нормой (2,0–2,5) во всем миокарде, в меньшей 
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степени – в перегородке и переднеперегородочной области 
(1,1–1,14), реакция на нагрузку снижена (10–25% при нор-
ме 25–30%).

 Электроэнцефалография:  легкие  диффузные  измене-
ния биоэлектрической активности головного мозга. Элек-
тронейромиография:  повышение  числа  полиморфных  
потенциалов,  диффузные  изменения  нервно-мышечного  
характера, миопатический тип кривой. Компьютерная то-
мография головного мозга – картина «пустого» турецкого 
седла. Содержание в крови тиреотропного гормона и гор-
монов щитовидной железы – в пределах нормы. При про-
ведении  пробы  с  Клофелином  дефицита  соматотропного  
гормона не обнаружено. Рентгенография трубчатых костей 
выявила остеопороз.

По  клиническим  анализам  крови  обнаружена  транзи-
торная нейтропения, анализы мочи без особенностей. Про-
веденное  биохимическое  обследование  ребенка  выявило  
повышение уровня креатинфосфокиназы до  180  Ед/л, ги-
погликемию (2,0–3,12 ммоль/л при норме 3,3–5,7). Уровень 
молочной кислоты в сыворотке крови при повторных ис-
следованиях варьировал от 0,35 до 2,63 ммоль/л (при нор-
ме 1,0–1,7 ммоль/л). После нагрузки глюкозой содержание 
молочной кислоты повысилось до 4,16 ммоль/л. Отмечался 
высокий уровень пировиноградной кислоты в крови (0,17–
0,23 ммоль/л при норме 0,05–0,09 ммоль/л). Спектр амино-
кислот крови и мочи нормальный. Показатели равновесия 
кислот и оснований крови – без патологии. 

Учитывая  повышение  уровня  лактата  и  пирувата,  
транзиторную  гипогликемию,  сочетание  в  клинической  
картине  инфантильного  соматотипа  (отставание  в  пока-
зателях физического развития), миопатического синдрома 
и кардиомиопатии, не исключалась митохондриальная па-
тология, а  также нарушение β-оксидации жирных кислот. 
Исследование состава органических кислот мочи методом 
газожидкостной  хроматографии  –  хромато-масс-спектро-
метрии  –  обнаружило  высокую  экскрецию  3-метилглута-
коновой, 3-метилглутаровой, 3-гидрокси-3-метилглутаро-
вой  кислот.  Для  исключения  митохондриального  генеза  
патологии проведена биопсия скелетной мышцы. Обнару-
жены очаги региональных некрозов, субсарколеммальные 
скопления мелкозернистых конгломератов кальция, фено-
мен рваных красных волокон (ragged red fibres) в 15% во-
локон, субсарколеммальные скопления митохондрий, при-
знаки их деструкции. Активность сукцинатдегидрогеназы 
и цитохромоксидазы не изменена. Данные свидетельство-
вали о митохондриальной патологии.

Таким образом, по результатам клинической картины, 
(инфатильный  соматотип,  кардиомиопатия,  миопатия)  
проведенных  исследований  (нейтропения  +  высокая  экс-
креция 3-метилглутаконовой, 3-метилглутаровой жирных 
кислот)  пациенту  поставлен  диагноз  «синдром  Барта».  
Назначена метаболическая терапия цитохромом С, L-кар-
нитином и коэнзимом Q10. На  фоне проводившейся тера-
пии  отмечалась  положительная  динамика  с  улучшением  
клинического  состояния  мальчика:  увеличение  моторной  
активности и мышечного тонуса, повышение толерантно-
сти  к  физическим  нагрузкам,  снижение  степени  мышеч-
ной  гипотонии  и  слабости. На  электрокардиограмме  так-
же  отмечена  положительная  динамика  в  виде  улучшения  
процесса  реполяризации.  По  данным  ЭхоКГ  в  возрасте  
11 лет (от 2001 г.): ТМЖП – 8,4 мм, толщина задней стен-
ки ЛЖ – 9,7 см, ФВ – 67%, конечно-диастолический размер 
(КДР) –  34  мм, в  общем анализе  от  2001  г. крови нейтро-
филы  на  нижней  границе  нормы  (лейкоциты  –  5,5×109/л, 
нейтрофилы  –  23%,  базофилы  –  2%,  эозинофилы  –  5%,  

лимфоциты  –  62%,  моноциты  –  8%),  отмечено  снижение  
экскреции  3-метилглутаконовой,  3-метилглутаровой  и  
3-гидрокси-3-метилглутаровой  кислот.  В  возрасте  16  лет  
показатели физического развития в норме.

С 18 лет наблюдался у терапевта по месту жительства, 
принимал курсами L-карнитин, коэнзим Q10 и Милдронат. 
Ухудшение отмечено с лета 2022 г., когда стала прогресси-
ровать  одышка  при  минимальной  физической  нагрузке.  
По данным ЭхоКГ от 17.08.2022: объем левого предсердия 
(ЛП)  –  44  мл,  КДР  –  5,0  см,  конечно-систолический  раз-
мер (КСР) – 3,8 см, ФВ – 44–45%, площадь правого предсер-
дия  –  19,5  см2,  переднезадний  размер  правого  желудочка  
(ПЖ)  –  4,2  см,  повышенная  трабекулярность  ПЖ. Амбу-
латорно предпринята попытка назначения сакубитрила + 
валсартана 25 мг 2 раза в день, бисопролола 2,5 мг и эплере-
нона 25 мг, однако в связи с симптомной гипотонией, кото-
рую пациент плохо переносил, препараты самостоятельно 
отменил. Из семейного анамнеза известно, что родители и 
младшая  сестра  пациента  соматически  здоровы,  а  также  
что  родной  брат  бабушки  по  материнской  линии  умер  в  
младенчестве, причина неизвестна.

При осмотре обращают внимание глубоко посаженные 
глаза,  большие  уши,  которые  с  возрастом  приобрели  вид  
оттопыренных,  «гнусавость  голоса»,  слаборазвитая  муску-
латура (особенно рук и ног). При физикальном осмотре на 
момент поступления ритм правильный, пульс – 89 уд/мин, 
артериальное давление – 100/70 мм рт. ст., тест шестиминут-
ной  ходьбы  –  156  м, признаков  декомпенсации  не  отмеча-
лось: отеки отсутствовали, печень не увеличена, отрицатель-
ный гепатоюгулярный рефлюкс, хрипов нет. Помимо этого 
обращает  внимание  избыточное  потребление  сладкого:  в  
среднем пациент потребляет по 5–10 пачек мармелада в день.

На электрокардиограмме (рис. 1) при поступлении реги-
стрировались синусовый ритм с ЧСС 88 уд/мин, изменение 
зубца Р по типу р-pulmonale и признаки гипертрофии ЛЖ.

Рис. 1. Электрокардиограмма при поступлении. 
Изменение зубца Р по типу р-pulmonale (указано 
стрелками) и признаки гипертрофии ЛЖ: отклонение 
электрической оси сердца влево, дискордантное 
смещение сегмента ST в V5, V6, I, aVL (обведены), 
увеличение амплитуды зубца R в V5, V6, aVL и увеличение 
амплитуды зубца S в III, V1, V2 (указано стрелками).

Fig. 1. Electrocardiogram at presentation. P-pulmonale 
(indicated by arrows) and signs of LV hypertrophy: left axis 
deviation, discordant ST-segment displacement in V5, V6, 
I, aVL (circles), increased amplitude of the R wave in V5, 
V6, aVL and increased amplitude of the S wave in III, V1, V2 
(indicated by arrows).
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В общем анализе крови отмечается небольшая нейтро-
пения, в остальном без особенностей (табл. 1), в общем ана-
лизе мочи без клинически значимых изменений. В биохи-
мическом анализе крови отмечалось повышение мозгового 
натрийуретического пептида до 607,4 пг/мл, в остальном – 
в пределах нормальных значений (глюкоза – 4,80 ммоль/л, 
креатинин  –  88,6  мкмоль/л,  скорость  клубочковой  филь-
трации по формуле CKD-EPI – 98,2 мл/мин/1,73 м2, калий – 
4,5 ммоль/л, натрий – 138,0 ммоль/л, печеночные фермен-
ты – в пределах референтных значений).

По  данным  трансторакальной  ЭхоКГ:  размеры  поло-
стей сердца в пределах нормальных значений (КДР ЛЖ – 
4,9 см, КСР ЛЖ – 3,6 см, ЛП – 3,6 см, индекс объема ЛП –  
21 мл/м2, переднезадний размер ПЖ – 2,7 см, площадь пра-
вого  предсердия  –  17  см2), небольшое  снижение  глобаль-
ной  сократимости  ЛЖ  (ФВ≈45%).  Отмечалась  сепарация  
листков перикарда по всему периметру сердца, преимуще-
ственно в области атриовентрикулярных борозд (до 1,6 см 
справа, до 1,2 см слева) со следовым количеством свобод-
ной жидкости и наличием дополнительных масс, по струк-
туре напоминающих жировую ткань (рис. 2,  a, b,  указано 
стрелкой).  Признаков  экссудативного  и  констриктивного  
перикардита не выявлено, однако требовалось проведение 
дифференциального  диагноза  между  жировой  тканью  и  
фибриновым выпотом.

Выполнена  магнитно-резонансная  томография  (МРТ)  
сердца  с  контрастированием  (рис.  3,  a–d), по  данным  ко-
торой  очагового  поражения  миокарда  желудочков  воспа-
лительного или ишемического характера, признаков отека 
миокарда и зон фиброза не выявлено. Не обнаружено рас-
ширения полостей ЛЖ и ПЖ (индексированный конечный 
диастолический  объем  ЛЖ  –  60,4  мл/м2,  индексирован-
ный  конечный  диастолический  объем  ПЖ  –  47,9  мл/м2).  
Сократимость  ПЖ  оставалась  в  пределах  нормы, ЛЖ  не-
значительно  снижена  –  до  54%. Толщина  миокарда  ЛЖ  и  
ПЖ  –  в  пределах  нормы. Визуализировалась  трабекуляр-
ность боковой стенки ЛЖ, не достигающая критериев не-
компактного миокарда (рис.  4,  a–d). В полости перикарда 
не  выявлено  жидкости,  однако  обращали  внимание  ско-

пление  эпикардиальной  жировой  ткани  (более  200  г)  на  
уровне  атриовентрикулярных  борозд,  вдоль  обоих  желу-
дочков, толщиной до 2,3–2,4 см (рис.  5,  a–d), также липо-
матоз межпредсердной перегородки (рис.  5,  b), скопление 
жировой ткани паракардиально (более 100 г). 

По  данным  холтеровского  мониторирования  ЭКГ  ре-
гистрировался синусовый ритм со средней ЧСС 78 уд/мин 
(минимальная  –  62  уд/мин,  максимальная  –  118  уд/мин),  
значимых  нарушений  ритма  не  выявлено  (единичная  же-
лудочковая и наджелудочковая экстрасистолия), данных за 
патологическое удлинение интервала QT не получено (при 
ЧСС 53 уд/мин QT 430 мс, при ЧСС 120 уд/мин – QT 320 мс).

Пациенту проведена коронарография (рис.  6), по дан-
ным  которой  гемодинамически  значимых  изменений  не  
выявили. 

Психический  статус  пациента  характеризуется  суще-
ственной для социальной динамики дисгармонией в отно-
шениях  со  значимыми  близкими:  личные  потребности  в  
большей части, чем это ожидается от мужчины его возрас-
та  и  культуры, подчинены интересам других. Такого рода  
альтруистическая,  жертвенная  позиция  сочетается  с  ин-
тенсивной  тревогой  быть  покинутым, остаться  наедине  с  
одиночеством. Нужда в эмоциональной поддержке ограни-
чена убеждением в том, что забота о нем обременительна 
для его опекунов и компаньонов. В рамках этого паттерна 
депрессивные  переживания,  отчаяние  находят  форму  са-
моиронии  и  горького  сарказма  в  отношении  недостижи-

a

b

Рис. 2. ЭхоКГ (жировое отложение указано стрелкой). 
Fig. 2. Echocardiography (fat deposition is indicated  
by an arrow).

Таблица 1. Общий анализ крови пациента при 
поступлении: абсолютная нейтрофилия без повышения 
общего количества лейкоцитов
Table 1. Hematology of the patient at presentation: 
absolute neutrophilia without an increase of the WBC 
count

Показатель Значение Референс

Гемоглобин, г/дл 14,40 13,00–18,00

Гемотокрит, % 41,8 42,0–52,0

Эритроциты, 1012/л 5,02

Лейкоциты, 109/л 5,4 4,8–10,8

Нейтрофилы, тыс./мкл 1,7 1,9–8,0

Нейтрофилы, % 31,7 40,0-74,0

Базофилы, тыс./мкл 0,07 0,0–0,2

Моноциты, тыс./мкл 0,98 0,2–1,0

Эозинофилы, тыс./мкл 0,1 0,0–0,8

Лимфоциты, тыс./мкл 2,6 0,9–5,2

Тромбоциты, 109/л 202 130–400

СОЭ, мм/ч 9,0 0–15,0
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мых  аспектов  зрелости, строительства  семьи, реализации  
талантов. Компенсаторным  образованием  можно  считать  
его рационализацию в понимании себя как «выжившего» 
для  поиска  спасения  тех  детей, кого  «врачи  будут  лечить  
после». В то же время, кроме описанной аномалии в лич-
ностной  организации,  сочетающей  отдельные  критерии  
зависимой и мазохистической личности, других когнитив-
ных или аффективных расстройств на текущий период не 
отмечается. 

Для  подтверждения  диагноза  пациент  направ-
лен  в  ФГБУ  «Медико-генетический  научный  центр  
им. акад Н.П. Бочкова», где  по данным проведенных ана-
лизов отмечалось повышение органических кислот в моче, 
в  частности  9-кратное  увеличение  3-метил-глутаконовой  
кислоты (до 83,27 мМ/моль СRE), а в результате генетиче-
ского анализа в экзоне 4 гена TAZ (TAFAZZIN) выявлен ва-
риант:  NM_000116.5:c/367C>T(p.Arg123*)  в  гемизиготном  
состоянии (глубина покрытия точки ×347), который явля-
ется патогенным вариантом в международных базах по му-
тациям:  HGMD, ClinVar, ACMG. Таким  образом, синдром  
Барта  у  данного  пациента  подтвержден  биохимически  и  
молекулярно-генетически.

С учетом симптомной выраженной гипотонии на фоне 
попыток  назначения  ингибиторов  ангиотензинпревра-
щающего  фермента,  антагонистов  неприлизина  пациенту  
назначены кандесартан 4  мг/сут, бисопролол с  титрацией 
дозы  к  выписке  до  5  мг/сут  и  спиронолактон  25  мг/сут.  
С учетом наличия  атеросклеротических  изменений пери-
ферических  артерий  назначены  аторвастатин  20  мг/сут  и  
ацетилсалициловая  кислота  в  дозе  100  мг/сут.  Учитывая  
клинический  положительный  эффект  от  ранее  проводи-

мой  метаболической  терапии,  продолжены  L-карнитин  
500 мг/сут, коэнзим Q10 100 мг/сут. На фоне попыток назна-
чения дапаглифлозина у пациента отмечалась симптомная 
гипогликемия (до 3,0 ммоль/л в течение дня), в связи с чем 
от дальнейших попыток назначения иНГЛТ-2 решили воз-
держаться.

На фоне проведенного лечения в стационаре отмечалась 
положительная динамика в виде уменьшения одышки и уве-
личения толерантности к физической нагрузке. По данным 
контрольной ЭхоКГ отмечалось небольшое увеличение ФВ 
до 52%, в остальном – без существенной динамики.

Обсуждение
Таким образом, нами представлен крайне  редкий слу-

чай  дожития  пациента  с  синдромом  Барта  до  взрослого  
возраста.  Особенностью  пациента  является  атипичное  
развитие  кардиомиопатии,  которая  манифестировала  с  
редкого при данном состоянии фенотипа ГКМП [13], а при 
взрослении  трансформировалась  в  недилатационную  ги-
покинетическую  кардиомиопатию  ЛЖ,  наличие  которой,  
по  всей  вероятности, связано  с  изменениями  энергетиче-
ского  метаболизма  сердца.  Кроме  того,  не  получено  дан-
ных  у  пациента  о  снижении  когнитивных  способностей,  
но имелись личностные изменения, которые обусловлены 
длительным течением тяжелого заболевания.

Попытка назначения дапаглифлозина, которая привела 
к симптомной гипогликемии, по нашему мнению, обуслов-
лена  снижением  реабсорбции  глюкозы  из  клубочкового  
фильтрата  в  проксимальных  почечных  канальцах  в  усло-
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Рис. 3. МРТ сердца, кино-МРТ, фаза конечной диастолы: 
a – 2-камерная длинная ось ЛЖ; b – 4-камерная длинная 
ось ЛЖ; c, d – короткая ось ЛЖ через базальный 
и средний сегменты.

Fig. 3. Cardiac MRI, cine-MRI, end-diastole phase:  
a – 2-chamber long axis of the LV; b – 4-chamber long 
axis of the LV; c, d – short axis of the LV through the basal 
and middle segments.

Рис. 4. МРТ сердца с отсроченным контрастированием: 
a – 2-камерная длинная ось ЛЖ; b – 4-камерная длинная 
ось ЛЖ; c, d – короткая ось ЛЖ через базальный 
и средний сегменты. Патологическое контрастирование 
миокарда ЛЖ и ПЖ отсутствует.

Fig. 4. Cardiac MRI with delayed contrast enhancement:  
a – 2-chamber long axis of the LV; b – 4-chamber long 
axis of the LV; c, d – short axis of the LV through the basal 
and middle segments. No abnormal contrast uptake  
of the LV and RV myocardium.



ОбзОР https://doi.org/10.26442/00403660.2024.08.202815

TERAPEVTICHESKII ARKHIV. 2024; 96 (8): 812–819. ТЕРАПЕВТИЧЕСКИЙ АРХИВ. 2024; 96 (8): 812–819.818

виях повышенной зависимости от анаэробного метаболиз-
ма глюкозы для удовлетворения энергетических потребно-
стей. В остальном назначение тройной терапии сердечной 
недостаточности  в  комплексе  с  метаболической  терапией  
привело  к  увеличению  толерантности  к  физической  на-
грузке и улучшению ФВ.

Рассматриваемый  клинический  пример  демонстри-
рует  особенности  течения  кардиомиопатии  и  сложность  
в  подборе  оптимального  лечения  в  условиях  отсутствия  
патогенетической  терапии.  Описывается  несоответствие  
гипотетически  оправданного  назначения  лекарственных  
препаратов  с  возможностями  в  реальной  клинической  
практике.

Заключение
Синдром  Барта  –  это  орфанное  генетическое  заболе-

вание, при котором нет четко прописанных рекомендаций 
лечения  и  отсутствует  патогенетическая  терапия.  Описа-
ние клинического случая дожития больного с данной пато-

логией до взрослого возраста и особенности клинического 
течения и лечения при объективном ограничении доказа-
тельной базы позволяют выработать  эффективную инди-
видуальную лечебную стратегию. 
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Рис. 5. МРТ сердца, импульсная последовательность 
TRUFI, поперечная плоскость. Стрелки указывают 
на жировую клетчатку, желтые – расположенные 
эпикардиально, в том числе в области межпредсердной 
перегородки, красная – расположенную паракардиально. 

Fig. 5. Cardiac MRI, TRUFI pulse sequence, transverse 
plane. The arrows indicate fat tissue; yellow – located in the 
epicardium, including in the interatrial septum; red – located 
paracardially. 

Рис. 6. Коронарография без гемодинамически значимых 
стенозов.
Fig. 6. Coronary angiography without hemodynamically 
significant stenoses.

Список сокращений
ГКМП – гипертрофическая кардиомиопатия 
иНГЛТ-2 – ингибиторы натрий-глюкозного котранспортера 2-го типа
КДР – конечно-диастолический размер
КСР - конечно-систолический размер
ЛЖ – левый желудочек
ЛП – левое предсердие 

МРТ – магнитно-резонансная томография
ПЖ – правый желудочек
ТМЖП – толщина межжелудочковой перегородки 
ФВ – фракция выброса 
ЧСС – частота сердечных сокращений 
ЭхоКГ – эхокардиография
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