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КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ СЕМЕЙНОЙ 
КАРДИОМИОПАТИИ

Кардиомиопатия, согласно определению Комитета экспертов ВОЗ – неоднородная группа хронических заболеваний 
сердечной мышцы неустановленной этиологии, не связанных с болезнью сердца, системной или легочной гипертен-
зией, врожденными или приобретенными пороками сердца или обменными нарушениями. ВОЗ в 1995  году была 
предложена классификация кардиомиопатий и выделена так называемая неклассифицируемая форма (фиброэластоз 
и др.). Фиброэластоз характеризуется диффузным разрастанием эластической ткани в эндокарде и субэндокардиаль-
ных слоях миокарда. Этиология неизвестна, предполагают наследственный генез заболевания. Клиническая манифе-
стация заболевания – первое полугодие жизни. Течение заболевания может быть молниеносным, острым и подострым. 
Прогноз неблагоприятный.
В представленной статье описан клинический случай семейной кардиомиопатии.
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CLINICAL CASE OF FAMILIAL CARDIOMYOPATHY

Cardiomyopathy, according to the definition of the WHO Committee of Experts, is a heterogeneous group of chronic diseases 
of the heart muscle of unknown etiology, not associated with heart disease, systemic or pulmonary hypertension, congenital 
or acquired heart defects or metabolic disorders. WHO in 1995 proposed a classification of cardiomyopathies and identified 
the so-called unclassifiable form (fibroelastosis, etc.). Fibroelastosis is characterized by diffuse proliferation of elastic tissue 
in the endocardium and subendocardial layers of the myocardium. The etiology is unknown, the hereditary genesis of the 
disease is assumed. The clinical manifestation of the disease is the first half of life. The course of the disease can be lightning-
fast, acute and subacute. The prognosis is unfavorable.
This article describes a clinical case of familial cardiomyopathy.
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Дискуссии определения понятия кардиомиопатии 
существовали всегда, последние годы 20 столе-

тия ознаменовались тем, что благодаря внедрению 
современных методов инвазивной и неинвазивной 
диагностики удалось установить происхождение 
многих кардиомиопатий. ВОЗ предложила в 
1995  году выделять шесть типов кардиомиопатий: 
дилатационную; гипертрофическую, рестриктив-
ную, специфическую, аритмогенную кардиомиопа-
тию правого желудочка, неклассифицируемые 
(фиброэластоз). Специфические кардиомиопатии 
(метаболическая, воспалительная, ишемическая, 
клапанная и другие) по структурно-функционально-
му состоянию миокарда ближе к дилатационной, но 
полностью не соответствуют ей.

Удельный вес дилатационной кардиомиопатии 
среди других типов кардиомиопатий составляет 

60 %. Большинство авторов рассматривают дилата-
ционную кардиомиопатию как полиэтиологическое 
заболевание. Семейная агрегация при дилатацион-
ной кардиомиопатии варьирует от 25 % до 50 % слу-
чаев. Заболевают лица всех возрастных групп, в том 
числе и грудные дети. Болезнь развивается, как 
правило, исподволь. Течение заболевания, как пра-
вило, прогрессирующее, с неблагоприятным прогно-
зом. Активное лечение при снижении систолической 
функции сердца может обусловить ремиссию. В ка-
честве осложнений при этом виде кардиомиопатий 
чаще регистрируют нарушение ритма сердца, тром-
боэмболии сосудов большого круга кровообраще-
ния. Катамнестическое наблюдение за больными в 
течение года, по данным ряда авторов, выявляет 
крайне широкую вариабельность летальных исхо-
дов, от 5,7 % до 59 %.
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СЛУЧАЙ ИЗ ПРАКТИКИ

Фиброэластоз относится к неклассифицируемо-
му типу кардиомиопатий, характеризуется диффуз-
ным разрастанием фиброзной и эластической ткани 
в эндокарде и субэндокардиальных слоях миокарда, 
приводящем к раннему нарушению релаксационных 
и контрактильных процессов в миокарде. 
Предполагают наследственную природу болезни, 
что обосновывается наличием семейных форм забо-
левания, возможно наследование по аутосомно-ре-
цессивному типу и сцепленное с Х-хромосомой 
рецессивное наследование. Клиническая манифеста-
ция заболевания начинается в первые месяцы 
жизни. Течение фиброэластоза может быть молни-
еносным, острым и подострым. Чаще характерно 
прогредиентное течение и отсутствие какой-либо 
эффективности от проводимой многокомпонентной 
терапии. Большая часть детей погибает в первые 
месяцы жизни от рефрактерной сердечной недоста-
точности при наслоение пневмонии, при подостром 
течении процесса больные могут доживать до 
2-3 лет. 

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ

Использованы следующие диагностические мето-
ды: электрокардиография (ЭКГ), эхокардиография 
(ЭхоКГ), холтеровское мониторирование ЭКГ 
(ХМЭКГ), компьютерная томография (КТ), ангио-
графия, ультразвуковое исследование (УЗИ), иссле-
дование генов гемостаза методом полимеразной цеп-
ной реакции (ПЦР), молекулярно-генетический 
анализ.

РЕЗУЛЬТАТЫ И ОБСУЖДЕНИЕ

Единокровные брат и сестра.
Девочка от пятой беременности, протекавшей на 

фоне угрозы прерывания с 19-й недели, преэ-
клампсии, фетоплацентарной недостаточности и 
внутриутробной гипоксии. Внутриутробно заподо-
зрена кардиомегалия за счет правых и левых отде-
лов сердца, умеренный стеноз аортального клапана. 
Роды срочные, самостоятельные. Масса тела при 
рождении – 2670 г, длина тела – 49 см, массо-ро-
стовой коэффициент 54,5; оценка по шкале Апгар 
8/9 баллов. После рождения клиники недостаточ-
ности кровообращения нет, систолический шум во 
2-м межреберье слева. По ЭхоКГ – размеры сердца 
до 50 перцентиля, диагностированы открытое оваль-
ное окно 4  мм, открытый артериальный проток, 
признаки гипоплазии дуги аорты (перешеек 2,6 мм 
с градиентом 8,7  мм рт. ст.) При динамическом 
наблюдении амбулаторно в возрасте 3 месяцев и в 
1  год – клинических и эхокардиологических при-
знаков патологии сердечно-сосудистой системы нет. 
Психо-моторное развитие без особенностей. 
Отмечались недостаточные прибавки в весе (масса 
тела в 1 год 8,5 кг), на первом году жизни – частые 
простудные заболевания.

В январе 2019 года (возраст 2 года) диагности-
рована правосторонняя полисегментарная пневмо-

ния (лихорадка до 38°С, вялость, недомогание, 
одышка при незначительной физической нагрузке, 
сухой кашель). Госпитализирована в Кузбасскую 
клиническую больницу им. С.В.  Беляева (ГАУЗ 
ККБ), где находилась с 09.01.2019 г. по 12.03.2019 г. 
При поступлении одышка в покое, расширение гра-
ниц сердца, гепатомегалия +7 см из-под края ребер-
ной дуги. Параклинически: повышение аспартата-
минотрансферазы (АСТ) до 190  ед/л, 
лактатдегидрогеназы (ЛДГ) до 809 ед/л, креатин-
киназы (КФК) до 1002 ед/л. ЭКГ: низкий вольтаж 
зубцов, тахикардия, частые желудочковые экстра-
систолы, ишемические изменения (подъем ST). По 
ЭхоКГ – дилатация всех полостей сердца: левое 
предсердие 30 мм, правое предсердие 30 ½ 28 мм, 
конечный диастолический размер (КДР) левого 
желудочка 35 мм, КДР правого желудочка 23 мм, 
диффузный гипокинез стенок, легочная гипертензия 
(45 мм рт. ст.), фракция выброса (ФВ ЛЖ) 42 %, 
гидроперикард, гидроторакс, недостаточность три-
куспидального клапана III степени, недостаточность 
митрального клапана II  степени, КТИ 61  %. По 
ХМЭКГ: средняя частота сердечных сокращений 
(ЧСС) 118  ударов в минуту, мах 175 в мин., 
2363  желудочковых экстрасистол, 2  пароксизма с 
ЧСС 164 в мин., 84 наджелудочковые экстрасисто-
лы. В терапии иммуновенин 1,25 г/курс, преднизо-
лон 1  мг/кг 7  дней, добутамин с последующей 
отменой, мочегонные, ингибиторы АПФ, дигоксин 
0,1 мг в сутки (мг/с), карведилол 1,2 мг/с, деза-
греганты.

Исключены аномалия коронарных артерий, 
некомпактный миокард, коартация аорты. Диагноз: 
«Дилатационная кардиомиопатия, постмиокардити-
ческая, недостаточность трикуспидального и 
митрального клапанов, НРС. Легочная гипертензия. 
Хроническая сердечная недостаточность (ХСН) 2Б. 
ФК 3».

На фоне лечения купированы гидроторакс и 
гидроперикард, девочка стала активнее, но ЭхоКГ 
без динамики (сохранялась кардиомегалия и диф-
фузная гипокинезия стенок левого желудочка, ФВ 
41 %), по ХМЭКГ средняя ЧСС 123 удара в мин., 
460 желудочковых экстрасистол.

Через неделю после выписки (20.03.2021), при 
плановом осмотре, снижение фракции выброса до 
30 %, самочувствие не изменилось, пациентка госпи-
тализирована в детское кардиологическое отделение 
Кемеровского кардиоцентра, где находилась до 
05.04.2019 г. По ЭхоКГ дилатация всех полостей: 
левое предсердие 28  мм, правое предсердие 
26 ½ 26 мм, левый желудочек 44 мм, правый желу-
дочек 19 мм, ФВ 32 %, легочная гипертензия 34 мм 
рт. ст., недостаточность митрального клапана I сте-
пени, трикуспидального – II степени. По ЭКГ ЧСС 
100-120  ударов в мин., перегрузка предсердий, 
нарушение реполяризации. Отмечено повышение 
натрийуретического пептида до 5000  пг/л. По 
ХМЭКГ – желудочковая экстрасистолия, пробежки 
желудочковой тахикардии, предсердной тахикар-
дии. В лечении добавлен пропанорм 100 мг/с, но 
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препарат был самостоятельно отменен родителями, 
как и гипотиазид.

Через 10 дней после выписки (14.04.2019) – кли-
ника острого тромбоза правой бедренной артерии, 
проведена эмболэктомия. По ЭхоКГ выраженная 
дилатация полостей сердца: левое предсердие 31 мм, 
правое предсердие 35 ½ 37 мм, КДР 35 мм, правый 
желудочек 21 мм, легочная гипертензия 55 мм рт. 
ст., гидроперикард 30 мм, ФВ 19 %, натрий урети-
ческий пептид – 5000 нг/л. В терапии добутамин 
до 10 дней, амиодарон 10 дней, дигоксин 0,1 мг/с, 
антикоагулянты (гепарин-фраксипарин – ацетилса-
лициловая кислота), верошпирон 25 мг с уменьше-
нием дозы до 12,5 мг, энап 2,5 мг/с. По данным 
ХМЭКГ, на терапии амиодароном ЧСС средняя 
74 удара в мин., мах ЧСС 113 в мин., мin ЧСС 59 в 
мин., 14  желудочковых экстрасистол. Амиодарон 
отменен, при контроле ХМЭКГ через 14 дней после 
отмены амиодарона по ХМЭКГ средняя ЧСС 
129 ударов в мин., мах ЧСС 217 в мин., мin ЧСС 
83 в мин., 23 желудочковых экстрасистолы, отмечен 
пароксизм желудочковой тахикардии с ЧСС 
177 ударов в мин., ФВ при выписке 31 %, размеры 
полостей сердца без существенной динамики, легоч-
ная гипертензия до 56  мм рт. ст., гидроперикард 
удалось купировать.

Через неделю после выписки (20.05.2019) по 
ЭХОКГ ФВ 26 %, дилатация полостей: левое пред-
сердие 27 мм, правое предсердие 30 ½ 32 мм, КДР 
левого желудочка 34 мм, КДР правого желудочка 
23  мм, диффузный гипокинез, недостаточность 
митрального клапана I-II степени, недостаточность 
трикуспидального клапана III  степени, легочная 
гипертензия 46  мм рт. ст. В лечении дигоксин 
0,01  мг/кг/с, энап 0,25  мг/кг/с, карведилол 
0,18  мг/кг/с, верошпирон 12,5  мг/с, тромбосса 
50 мг/с. 

Девочка в сопровождении борт-реаниматолога 
госпитализирована 27.05.2019 в Национальный ме-
дицинский исследовательский центр здоровья детей 
(ФГАУ «НМИЦ здоровья детей» Минздрава Рос-
сии), г. Москва. Проведено комплексное обследова-
ние. Аортография: выявлена выраженная кардиоме-
галия, гипоплазия инфраренального отдела аорты. 
По ЭХОКГ сохранялась выраженная дилатация 
всех полостей сердца, резко снижена сократитель-
ная способность обоих желудочков, локальная и 
глобальная, диастолическая дисфункция правого 
желудочка, ДЛА 29/10 (17) мм рт. ст. В динамике 
значительно вырос уровень натрийуретического 
пептида (до 31770  пг/мл). Проведено молекуляр-
но-генетическое обследование: носитель полимор-
физма генов гемостаза ITGB3, PLANH1 – гомози-
гота, MTHFR, гетерозигота. В отделении продолже-
на терапия хронической сердечной недостаточности 
(ХСН): эналаприл 0,5 мг/кг/с, карведилол 0,6 мг/
кг/с, дигоксин, фуросемид 2 мг/кг/с, спиронолак-
тон 0,5 мг/кг/с, варфарин, преднизолон 1 мг/кг/с.

Выписана с диагнозом: «Кардиомиопатия, сме-
шанный фенотип (рестриктивный и дилатацион-
ный). Повышенная трабекулярность обоих желу-

дочков. Фиброэластоз. Недостаточность трикуспи-
дального и митрального клапанов. Легочная гипер-
тензия. Нарушение ритма сердца: желудочковая 
аритмия IVБ градация по Lown. Блокада внутриже-
лудочкого проведения. Гипоплазия инфраренально-
го отдела аорты, подздошных артерий. ХСН 2Б, 
ФК 3 по Rоss».

Через двое суток (возраст 2,5 года) после выпи-
ски из Федерального центра констатирована клини-
ческая смерть.

Мальчик (брат) родился в перинатальном цен-
тре ГАУЗ ККБ им. С.В.  Беляева 12.02.2019. 
Ребенок от шестой беременности, четвертых родов. 
Беременность протекала на фоне ожирения II сте-
пени, контакта по ВИЧ, анемии легкой степени, 
кандидозного вульвовагинита. Антенатально на 21-й 
неделе диагностировано уменьшение длины носовых 
косточек, пиелоэктазия левой почки, гиперэхоген-
ное включение на хорде левого желудочка. В 
32 недели гестации заподозрен врожденный порок 
развития желудочно-кишечного тракта (увеличение 
размеров желудка). Роды самостоятельные в 
36 недель. Масса тела – 2740 г, рост – 49 см, мас-
со-ростовой коэффициент – 56 %. Оценка по шкале 
Апгар 7/8 баллов.

Шум в сердце с рождения, клиники недостаточ-
ности кровообращения не было, весовая кривая 
восходящая. По ЭХОКГ на 3-и сутки жизни доку-
ментирован множественный мышечный дефект меж-
желудочковой перегородки (ДМЖП), гипертрофия 
миокарда обоих желудочков. По ХМЭКГ 19.02.19 г. 
регистрировались 3854 желудочковых экстрасистол 
полиморфных всего, 205  парных полиморфных, 
23  эпизода пробежек мономорфной желудочковой 
тахикардии с ЧСС 225 ударов в мин. Отмечалось 
повышение натрийуретического пептида до 2180 пг/
мл, тропонин  I 670 нг/мг (норма 0,034-0,120 нг/
мг). Рентгенологически кардиомегалия. Аномалия 
развития коронарных артерий и аорты исключена 
по данным МСКТ. В лечении получил курс внутри-
венно иммуноглобулина, виферон, антибактериаль-
ную терапию (ампициллина сульбактам), антиретро-
вирусную терапию по поводу R75, мочегонную 
терапию (гипотиазид, верошпирон). ХМЭКГ в 
динамике от 06.03.19 г. – пробежек тахикардии нет, 
334  предсердных экстрасистол, сохраняется высо-
кий уровень тропонина I – 1,38 нг/мл.

При обследовании в Кемеровском кардиологиче-
ском центре в марте 2019 года (возраст 1,5 месяца) 
по ЭКГ признаки перегрузки правых отделов серд-
ца. Параклинически сохранялся высокий уровень 
натрийуретического пептида 2920 пг/мл, КВК-МВ 
до 42 ед/л, что не соответствовало картине ЭХОКГ: 
ФВ 60 %, гипертрофия правого и левого желудочка, 
мышечный ДМЖП. В терапии оставлен прием веро-
шпирона, эналаприла, элькара.

С учетом наследственности, рекомендовано 
обследование на базе кардиологического отделения 
ФГАУ «НМИЦ здоровья детей» Минздрава России 
с целью уточнения генеза заболевания и коррекции 
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терапии. В последующем на первом году жизни 
частые ОРВИ с повышением температуры до 
фебрильных цифр.

В возрасте 9 месяцев (ноябрь 2019 года) мальчик 
повторно госпитализирован на контрольное обсле-
дование. Получал ли пациент рекомендованную 
терапию, не известно. При поступлении жалобы на 
одышку при умеренной физической нагрузке. 
Клинически отмечалась умеренная приглушенность 
сердечных тонов, систолический шум по левому 
краю грудины, нормальные размеры печени и селе-
зенки. По результатам обследования диагностирова-
на анемия легкой степени, уровень органоспецифи-
ческих ферментов в пределах нормы (АСТ  = 
48 Е/л; АЛТ = 21 Е/л; КФК = 160 Е/л; ЛДГ = 
307  Е/л), повышение уровня тропонина  I до 
1181,8 нг/мл. ЭКГ признаков перегрузки отделов 
сердца не выявлено, умеренные дисметаболические 
изменения миокарда. По ХМЭКГ зарегистрированы 
27 одиночных предсердных экстрасистол, 3 желу-
дочковые одиночные мономорфные экстрасистолы. 
По ЭхоКГ документирован дефект межжелудочко-
вой перегородки, множественный, открытое оваль-
ное окно, гипертрофия миокарда правого и левого 
желудочка, межжелудочковой перегородки, регур-
гитация на трикуспидальном клапане II  степени, 
признаки легочной гипертензии; ФВ 44  %. 
Проведена коррекция терапии хронической сердеч-
ной недостаточности. Выписан с диагнозом: 
«Кардиомиопатия, смешанный фенотип, без 
обструкции. НК 1 степени, осложненный, наруше-
ние ритма сердца: суправентрикулярная экстра-
систолия».

В возрасте 1  год 7  мес. (октябрь 2020  года) 
обследован на базе ФГАУ «НМИЦ здоровья детей» 
Минздрава России, верифицирован диагноз: 
«Кардиомиопатия, дилатационный фенотип, неком-
пактный миокард обеих желудочков. Недостаточность 
атриовентрикулярных клапанов. Умеренная легоч-
ная гипертензия. Нарушение ритма сердца и прово-
димости: желудочковая экстрасистолия. Полная 
блокада правой ножки пучка Гиса в сочетании с 
неспецифической внутрижелудочковой блокадой. 
ХСН 2А. Функциональный класс (ФК) 2 по Rоss».

По данным ЭхоКГ, дилатация полостей сердца, 
недостаточность атриовентрикулярных клапанов 
II степени, признаки некомпактного миокарда лево-
го желудочка, избыточное количество трабекул в 
правом желудочке, диффузный гипокинез, сниже-
ние сократительной способности миокарда левого и 
правого желудочка [ФВ по Тейхольцу 36 %, ФВ по 
Симпсону 42  %, конечный диастолический объем 
(КДО) 44  мл, конечный систолический объем 
(КСО) 25 мл]. По ЭКГ признаки перегрузки левого 
предсердия, гипертрофии миокарда желудочков, 
нарушение проводимости: полная блокада правой 
ножки пучка Гиса в сочетании с неспецифической 
внутрижелудочковой блокадой, желудочковая арит-
мия 3 градации по Lown. Пациент был проконсуль-
тирован генетиком, проводился поиск ранее выяв-
ленных мутаций (у сестры пациента). Скорректиро-

вана терапия хронической сердечной недостаточно-
сти: эналаприл с титрованием дозы до 0,5 мг/кг/
сутки, спиронолактон 0,5 мг/кг/сутки, карведилол 
1 мг/кг/сутки, аспирин 5 мг/кг/сутки, добавлен 
дигоксин 10 мкг/кг/сутки.

Повторно госпитализирован через 5  месяцев 
(февраль 2020 года) в отделение детской кардиоло-
гии Кемеровского кардиоцентра с жалобами на 
усиление одышки, слабость. Параклинически диа-
гностирована анемия легкой степени тяжести, нару-
шение ритма сердца в виде политопной желудочко-
вой экстрасистолии. ЭхоКГ – снижение 
сократительной функции миокарда левого желудоч-
ка (ФВ – 30 %), регургитация на атриовентрику-
лярных клапанах II-III степени. Продолжена тера-
пия ХСН. В динамике по ЭхоКГ: ФВ – 39 %, чуть 
меньше стала степень регургитации на атриовентри-
кулярных клапанах до I-II  степени. Комплайнса 
окончательного с родителями не было достигнуто, 
получал ли всю рекомендованную терапию ребенок, 
остаётся не ясным.

При контрольном обследовании в поликлинике 
Кардиоцентра 29.04.2021  г.: ФВ по Тейхольцу 
30 %, давление в легочной артерии 60 мм рт. ст., 
недостаточность трикуспидального клапана 
II-III степени (на фоне крика и беспокойства ребен-
ка). Продолжена назначенная ранее терапия ХСН. 
В начале мая 2021  года – вялость, недомогание, 
однократно рвота. По данным ЭХОКГ от 06.05.2021: 
ФВ по Тейхольцу 62 %, давление в легочной арте-
рии 47 мм рт. ст., недостаточность II-III  степени. 
По ЭКГ – синусовая тахикардия с ЧСС 142 ударов 
в минуту, S-тип ЭКГ, гипертрофия правого желу-
дочка, перегрузка правого предсердия.

Последняя госпитализация в кардиоцентр 
12.05.2021 г.: сохраняется дилатация полостей серд-
ца, гипертрофия правого и левого желудочков, 
признаки некомпактного миокарда левого желудоч-
ка, относительная недостаточность атриовентрику-
лярных клапанов, легочная гипертензия (давление 
в легочной артерии 51  мм рт. ст.), выраженное 
снижение сократительной способности миокарда 
левого желудочка (ФВ 20-24  %). По ЭКГ покоя 
неполная блокада правой ножки пучка Гиса, снижен 
вольтаж ЭКГ. По СМЭКГ – частая желудочковая 
экстрасистолия IVа градации по Lown (всего 
1862 желудочковых экстрасистол, из них 1812 оди-
ночных, 22  по типу бигеминии, 28  парных). При 
поступлении явления гидроперикарда без признаков 
сдавления. С учетом веса ребенка, проведена кор-
рекция медикаментозной терапии ХСН, увеличена 
доза мочегонной терапии. На фоне проводимого 
лечения явления гидроперикарда купированы.

Смерть ребенка наступила 19.06.2021 г., в воз-
расте 2 лет 4,5 месяцев, на дому. Патолого-анато-
мический диагноз: Кардиомиопатия неуточненной 
этиологии (фиброз миокарда). Сердце подушко-
образное. Миокард тотально резко уплотнен, режет-
ся с большим усилием, толщина миокарда левого 
желудочка 1  см, правого 0,5  см. Миокард обоих 
желудочков волокнистый, серый. Створки клапанов 
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эластичные, типичной формы. При гистологическом 
исследовании в миокарде большая часть занята 
фиброзной тканью, мышечные пучки замурованы в 
фиброзной ткани, капилляры полнокровны.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Приведенный клинический случай семейной кар-
диомиопатии интересен как с научной, так и с прак-
тической точки зрения, демонстрирует сложность 

диагностики и терапии этого заболевания, програ-
диентное течение, рефрактерную к терапии сердеч-
ную недостаточность.

Информация о финансировании и конфликте 
интересов

Исследование не имело спонсорской поддержки.
Авторы декларируют отсутствие явных и потен-

циальных конфликтов интересов, связанных с 
публикацией настоящей статьи.
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