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Синдром удлиненного интервала QT (СУИQT) - 
одно из первых сердечно-сосудистых заболеваний, ко-
торое было признано преимущественно наследствен-
ным заболеванием и для которого были быстро 
выявлены причинные гены [1]. Относительно высо-
кая распространенность СУИQT в популяции (при-
близительно 1:2500), хорошо узнаваемая картина ЭКГ 
и четкие корреляции генотипа и фенотипа послужили 
толчком для внедрения генетического тестирования 
СУИQT в клиническую практику. Являясь одним из 
первых генетических синдромов в области сердеч-
но-сосудистых заболеваний, СУИQT продолжает до-
казывать свою новаторскую роль в кардиогенетике, 
вынося на сцену проблему «вариантов неизвестной 
клинической значимости» и фокусируя внимание на 
растущем числе новых генов предрасположенности 

к СУИQT, которые лишь изредка описываются в свя-
зи с заболеванием без убедительного сегрегацион-
ного анализа и функциональных исследований [2]. 
В результате СУИQT первым претерпел эволюцию, 
которая позже была повторена многими другими 
сердечно-сосудистыми заболеваниями генетической 
природы, такими как синдром Бругада, аритмогенная 
кардиомиопатия и дилатационная кардиомиопатия. 
Эта эволюция включала быструю идентификацию 
широкого спектра генов, ассоциированных с заболе-
ванием при помощи технологий NGS, определение 
корреляций генотип-фенотип, признание вклада по-
лигенных детерминант в фенотип заболевания, иден-
тификацию важных однонуклеотидных полиморфиз-
мов (SNP) и анализ их роли в изменении проявлений 
болезни. Сегодня для сужения спектра всех обнару-
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женных причинных генов до функционально значи-
мых используются последние достижения структур-
ной биологии, молекулярной электрофизиологии и 
фармакогенетики с целью дальнейшего безопасного 
использования в клинической генетике.

Помимо наиболее частых форм СУИQT - СУИQT 
1, 2 и 3 типов, вместе с рецессивными и редкими 
жизнеопасными заболеваниями, такими как синдром 
Джервелла и Ланге-Нильсена, синдром Тимоти и син-
дром Андерсена-Тавила, подавляющее большинство 
генов, связанных с СУИQT, часто имеют очень скуд-
ные доказательства и подтверждены только отдельны-
ми сообщениями о клинических случаях. В отноше-
нии причинной роли многих из этих генов, например, 
AKAP9, ANK2, CAV3, KCNE1, KCNE2, SCN4B, SNTA1, 
в настоящее время имеются сомнения, что приводит к 
необходимости пересмотра спектра причинных генов 
для СУИQT [3]. В настоящее время только KCNQ1, 
KCNH2, SCN5A считаются причинными генами для ти-
пичного СУИQT, а еще четыре гена (CALM1, CALM2, 
CALM3, TRDN) считаются значимыми для СУИQT с 
атипичными клиническими признаками, включая нео-
натальную атриовентрикулярную блокаду. В то время 
как для CACNA1C уровень доказательности признан 
умеренным, для остальных генов имеются крайне 
ограниченные доказательства их причинной роли в от-
ношении СУИQT. Параллельно появляется все больше 
данных о роли частых генетических вариантов (SNP) 
в генах, связанных с СУИQT, в качестве важных моду-
ляторов фенотипической изменчивости заболевания. 
Так, ранее описанные СУИQT-ассоциированные гены 
KCNE1 и KCNE2 сейчас признаны в качестве значи-
мых детерминант приобретенного СУИQT, также до-
казана роль частых генетических вариантов в генах 
NOS1AP, KCNQ1 и KLF12 в развитии приобретенного 
удлинения СУИQT [4].

Поскольку СУИQT, в основном, проявляется в 
детстве, большинство пациентов, у которых проводят-
ся результаты генетического тестированиия - дети. На 
территории СНГ наследственный СУИQT у взрослых 
пациентов долгое время не распознавался, и диагноз 
СУИQT не был общепринятым. Поэтому опублико-
вано всего несколько статей о генетическом спектре 
взрослых российских пациентов с СУИQT [5]. Теку-
щая исследовательская работа представляет собой 
один из них, предоставляя клиническую и генетиче-
скую информацию о 24 взрослых пациентах с СУИ-
QT. В целом, это исследование подтверждает мировые 
данные о примерной частоте положительного геноти-
пирования при СУИQT около 60-70% и подтверждает 
данные о распространенности патогенных вариантов 
KCNQ1 и KCNQ2 среди пациентов с данной патологи-
ей. Важно отметить, что авторы также продемонстри-
ровали низкую частоту вариантов в генах CACNA1C и 
других генах среди пациентов с СУИQT, что вызвало 
критику в отношении включения этих генов в рутин-
ное клиническое тестирование [6]. Вместе с недавно 
опубликованными работами о роли редких генетиче-
ских вариантов в СУИQT это исследование может при-
вести к переоценке клинических интерпретаций ранее 
опубликованных генов и их использованию в целевых 
панелях для генетического тестирования.

В настоящее время наши знания о генетике 
СУИQT, электрофизиологии и структурной биоло-
гии вместе с данными о влиянии SNP требуют новых 
клинических концепций в отношении подходов к ди-
агностике и лечению пациентов с наследственными и 
приобретенными заболеваниями миокарда. Таким об-
разом, статья, представленная в этом выпуске, хорошо 
соответствует самым современным взглядам на гене-
тику СУИQT и поддерживает современные тенденции 
в генетике сердечно-сосудистых заболеваний.
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