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Представлен впервые зарегистрированный на территории Республики Казахстан клинический случай 
ребенка с редким митохондриальным заболеванием - синдромом Кернса-Сейра, у которого в связи с развитием 
полной атриовентрикулярной блокады был имплантирован электрокардиостимулятор. Обсуждаются вопросы 
диагностики и тактики ведения. 
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A CASE REPORT

A.Y.Bokach, N.S.Igembekov, Zh.E.Serikova
Multi-profile hospital No.2 in Karaganda, Kazakhstan, Karaganda, 23 Krylova str.

A clinical case of a child with a rare mitochondrial disease, Kearns-Sayre syndrome, who had a pacemaker implant-
ed due to the development of complete atrioventricular block, is presented for the first time in the Republic of Kazakhstan. 
The issues of complex diagnostics and management tactics are discussed.
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Синдром Кернса-Сейра (СКС) представляет со-
бой редкую митохондриальную патологию, впервые 
описанную в 1958 году Томасом Кернсом и Джорджем 
Помероя Сейром в публикации «Пигментный ре-
тинит, наружная офтальмоплегия и полная блокада 
сердца» [1]. Заболевание характеризуется классичес
кой триадой симптомов: дебют до 20 лет, хроничес

кая прогрессирующая наружная офтальмоплегия и 
пигментная ретинопатия [2]. Существенной особен-
ностью СКС является высокая частота нарушений 
проводящей системы сердца, что значительно влияет 
на прогноз заболевания.

Эпидемиологические данные свидетельствуют о 
распространённости синдрома на уровне 1-3 случая 
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на 100 000-125 000 населения [3-5]. Около 90% слу-
чаев СКС являются спорадическими и обусловлены 
крупными делециями митохондриальной ДНК разме-
ром от 1,1 до 10 килобаз. Наиболее часто встречается 
«стандартная делеция» - утрата 4977 пар нуклеотидов, 
на которую приходится более трети всех случаев забо-
левания [6, 7]. Этиологические факторы, вызывающие 
данные делеции, остаются невыясненными.

У пациентов с СКС часто выявляются наруше-
ния проводимости сердца, варьирующие от удлине-
ния интервала PR до полной атриовентрикулярной 
(АВ) блокады. Эти нарушения ассоциированы с высо-
ким риском инсульта и внезапной сердечной смерти 
[4], что обусловливает необходимость своевременной 
имплантации электрокардиостимулятора (ЭКС). В 
настоящей статье представлен клинический случай 
имплантации ЭКС 10-летнему пациенту с СКС. Со-
гласно литературным данным, с XX века на постсо-
ветском пространстве описано менее 10 случаев дан-
ного синдрома. Описанный случай является первым 
документированным в Казахстане.

Пациент - мальчик 10 лет, рожденный от вто-
рой беременности. Первая беременность закончи-
лась гибелью ребенка на первый день жизни вслед-
ствие сепсиса. Вторая беременность наступила 
через 6 месяцев, протекала на фоне преэклампсии с 
угрозой прерывания на протяжении большей части 
срока. Родился в 40 недель с массой 3550 г. и ростом 
53 см. Наследственный анамнез со стороны отца 
включает системную красную волчанку у бабушки, 
тремор рук у тети и ее дочери; со стороны матери - 
не отягощен.

С 3 лет отмечались птоз век, снижение зре-
ния, головные боли, шаткость при ходьбе, задерж-
ка психического и физического развития. С 8 лет -  
мышечная слабость, тремор конечностей. В 10 лет 
11 месяцев развилась полная АВ блокада (рис. 1).  
Выполнена имплантация двухкамерного ЭКС с эндо-
кардиальными электродами активной фиксации, кор-
пус ЭКС установлен в левой подключичной области 
(рис. 2, 3). В плазме крови выявлены гипокалиемия, 
гипергликемия, повышение трансаминаз; уровень 
креатинфосфокиназы - в пределах нормы. По данным 
эхокардиографии фракция выброса левого желудочка 
(ЛЖ) составляла 50-54%, без других особенностей.

В 14 лет в рамках молекулярно-генетической 
диагностики методом ПЦР очень длинных фрагмен-
тов выявлена делеция около 7000 пар нуклеотидов в 
области 1650-16565 в гетероплазмическом состоянии 
(~70% мутантных копий), что подтвердило диагноз 
синдрома Кернса-Сейра.

В том же году пациент был экстренно госпи-
тализирован в реанимацию с многократной рвотой 
со слизью, выраженной слабостью, заторможен-
ностью, затруднённым дыханием и фебрилитетом 
38,7 °С. При поступлении состояние оценено как 
кома I-II степени. Лабораторные данные: лактат 
6,1 ммоль/л; выраженный лейкоцитоз с нейтрофилё-
зом, лимфопения; Д-димер 4164,4 нг/мл; С-реактив-
ный белок 12,75 мг/л; NT pro-BNP 17499,8 пг/мл; про-
кальцитонин 1,56 нг/мл; глюкоза 16,2 ммоль/л. Посев 
крови не выявил роста микрофлоры. Объективно - 
гиперемия зева, гнойная фолликулярная ангина. ЭКГ 
выявила фибрилляцию предсердий, пароксизмы неу-

Рис. 1. Электрокардиограмма пациента с атриовентрикулярной блокадой III степени.
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стойчивой желудочковой тахикардии. Отмечалось 
повышение порога стимуляции правого желудочка 
с эпизодом неэффективности стимуляции и мини-
мальной ЧСС 46 уд/мин; после повышения амплиту-
ды стимуляции - эффективное навязывание стиму-
лов. Эхокардиография показала тяжелое диффузное 
снижение систолической функции ЛЖ (фракция 
выброса 20-25%), без расширения полостей сердца 
и без изменений клапанного аппарата. В условиях 
реанимации начата вазопрессорная, антибактери-
альная, дезинтоксикационная и гипогликемическая 
терапия. Предполагался инфекционно-токсический 
миокардит. Несмотря на лечение, прогрессировало 
ухудшение состояния, развилась остановка сердеч-
ной деятельности. Реанимация продолжалась 35 
минут без эффекта. В возрасте 14 лет 11 месяцев 
пациент умер от нарастающей сердечно-сосудис
той недостаточности. Родители отказались от 
патологоанатомического вскрытия.

ОБСУЖДЕНИЕ ПОЛУЧЕННЫХ 
РЕЗУЛЬТАТОВ

Пациенты с СКС характеризуются повышенной 
восприимчивостью к инфекционным заболеваниям, 
обусловленной мультисистемным митохондриаль-
ным поражением и нарушением иммунного ответа. 

В данном случае острый тонзиллит, вероятно, спро-
воцировал инфекционно-токсический миокардит, 
приведший к острой сердечной недостаточности и 
летальному исходу.

На сегодняшний день отсутствуют медикаменто-
зные методы лечения митохондриальных заболеваний 
с высокой доказательной базой. Основные терапевти-
ческие стратегии направлены на снижение избыточной 
продукции свободных радикалов и повышение синте-
за аденозинтрифосфата, что критично для улучшения 
митохондриального метаболизма и энергетического 
баланса клеток.

Наблюдение пациентов с митохондриальной па-
тологией должно включать регулярное проведение 
ЭКГ, эхокардиографии, холтеровского мониторирова-
ния, аудиометрии и эндокринологического обследова-
ния [8], учитывая непредсказуемое течение заболева-
ния и возможность прогрессирования АВ блокады [9].

С учётом высокого риска развития полной АВ 
блокады, желудочковых аритмий и внезапной сердеч-
ной смерти у пациентов с СКС необходимо рассмо-
треть имплантацию кардиовертера-дефибриллятора 
(ИКД) [10]. В описанном случае имплантация ЭКС 
была выполнена до генетического подтверждения ди-
агноза. Первоначально ИКД не устанавливали из-за 
отсутствия чётких рекомендаций по первичной про-
филактике внезапной сердечной смерти у данной ка-
тегории пациентов [11]. Телеметрия ЭКС не выявила 
жизнеугрожающих аритмий, фракция выброса ЛЖ со-
хранялась выше 40%, гипертрофия ЛЖ отсутствовала, 
что обусловило выбор ЭКС вместо ИКД [12].

По литературным данным, среди 15 детей с СКС, 
наблюдавшихся с 2007 по 2019 год, 11 получили им-
плантацию ЭКС, а одному с неустойчивой желудоч-
ковой тахикардией установлен ИКД. Средний возраст 
пациентов с нарушениями проводящей системы со-
ставил 13,7 года. Четверо умерли в возрасте 14,7±2,6 
года, однако внезапной смерти не зафиксировано. 
Двое умерли от сердечной недостаточности, в одном 
случае в сочетании с септическим шоком; дисфунк-
ция ЛЖ у этих пациентов развилась до имплантации 
ЭКС. Другие причины смерти включали панкреатит 
и неизвестные факторы [13]. Детали летальных исхо-
дов не описаны.

Современные подходы 
к ведению пациентов с СКС 
подчёркивают необходимость 
мультидисциплинарного на-
блюдения с участием кардио
логов, генетиков, эндокрино-
логов и неврологов. Ранняя 
диагностика и мониторинг 
позволяют своевременно вы-
являть прогрессирующие 
нарушения сердечной прово-
димости и предотвращать тя-
желые осложнения, включая 
внезапную сердечную смерть. 
Вопрос профилактической им-
плантации ИКД или устройств 
сердечной ресинхронизируюРис. 3. Электрокардиограмма пациента после имплантации ЭКС.

Рис. 2. Рентгенография органов грудной клетки 
пациента после имплантации ЭКС.
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щей терапии с функцией дефибриллятора остаётся 
предметом исследований и требует дальнейшего кли-
нического обоснования.

Родитель пациента подписал информированное 
согласие на публикацию данных.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Пациенты с СКС подвержены развитию и про-
грессированию нарушений проводящей системы 
сердца, что требует регулярного и тщательного кар-

диологического мониторинга. Ранняя диагностика 
позволяет проводить частое ЭКГ и холтеровское 
мониторирование для своевременного принятия ре-
шения об имплантации ЭКС, ИКД или устройств 
сердечной ресинхронизирующей терапии с функ-
цией дефибриллятора. На данный момент случаи 
профилактической имплантации данных устройств 
сразу после постановки диагноза СКС не описаны, 
что является актуальной проблемой для дальнейших 
исследований.

ЛИТЕРАТУРА

1.	 Kearns TP, Sayre GP. Retinitis pigmentosa, external 
ophthalmophegia, and complete heart block: unusual syn-
drome with histologic study in one of two cases. AMA Arch 
Ophthalmol. 1958;60(2): 280-9. 
2.	 Shemesh A, Margolin E. Kearns-Sayre Syndrome. [Up-
dated 2023 Jul 17]. In: StatPearls. Treasure Island (FL): 
StatPearls Publishing; 2025 Jan-. Available from: https://
www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK482341/
3.	 Finsterer J. Kearns-Sayre Syndrome. Orpha.net. 2021-
09-01. Available from: https://www.orpha.net/en/disease/
detail/480?name=ORPHA480&mode=orpha
4.	 MedlinePlus [Internet]. Bethesda (MD): National Li-
brary of Medicine (US) National Library of Medicine 8600 
Rockville Pike, Bethesda, MD 20894 U.S. Department of 
Health and Human Services National Institutes of Health. 
Last updated December 1, 2011. Available from: https://
medlineplus.gov/genetics/condition/kearns-sayre-syn-
drome/#frequency 
5.	 Zhu Q, Chen C, Yao J. Kearns-Sayre syndrome with a 
novel large-scale deletion: a case report. BMC Ophthalmol. 
2022 Jan 24;22(1):35. https://doi.org/10.1186/s12886-021-
02224-7. 
6.	 Власенко СВ, Пономаренко ЕН, Кушнир ГМ, и др. 
Клинический случай синдрома Кернса-Сейра: диа-
гностика, тактика лечения. Нервно-мышечные болез-
ни. 2018;8(3): 51-57. [Vlasenko SV, Ponomarenko EN, 
Kushnir GM, et al. Clinical case study of Kearns-Sayre 
syndrome: diagnosis, methods of treatment. Neuromus-
cular Diseases. 2018;8(3):51-57. (In Russ.)] https://doi.
org/10.17650/2222-8721-2018-8-3-51-57
7.	 Tsang SH, Aycinena ARP, Sharma T. Mitochondrial 
Disorder: Kearns-Sayre Syndrome. Adv Exp Med Biol. 
2018;1085: 161-162. https://doi.org/10.1007/978-3-319-
95046-4_30. 

8.	 Saldaña-Martínez A, Muñoz ML, Pérez-Ramírez G, et 
al. Whole sequence of the mitochondrial DNA genome of 
Kearns Sayre Syndrome patients: Identification of dele-
tions and variants. Gene. 2019;688: 171-181. https://doi.
org/10.1016/j.gene.2018.11.085. 
9.	 Рашбаева ГС, Кабаев УТ, Абдрахманов АС, и др. 
Клинические протоколы Министерства здравоохране-
ния Республики Казахстан, Нарушение проводимости 
сердца, 2014. Доступно из: https://diseases.medelement.
com/disease [Rashbaeva GS, Kabaev UT, Abdrakhmanov 
AS, et al. Clinical protocols of the Ministry of Health of 
the Republic of Kazakhstan, Cardiac conduction disorder, 
2014. Available from: https://diseases.medelement.com/
disease (In Russ.)]. 
10.	 Wiseman K, Gor D, Udongwo N, et al. Ventricular ar-
rhythmias in Kearns-Sayre syndrome: A cohort study using 
the National Inpatient Sample database 2016-2019. Pacing 
Clin Electrophysiol. 2022 Dec;45(12):1357-1363. https://
doi.org/1010.1111/pace.14607. 
11.	 Kharbouch H, Boussaadani B, Fellat I, et al. Kearns 
Sayre syndrome: a rare etiology of complete atrioventricu-
lar block in children (case report). Pan Afr Med J. 2021;40: 
154. https://doi.org/10.11604/pamj.2021.40.154.24281. 
12.	 Groh WJ, Bhakta D, Tomaselli GF et al. 2022 HRS 
expert consensus statement on evaluation and manage-
ment of arrhythmic risk in neuromuscular disorders. Heart 
Rhythm. 2022;19(10): e61-e120. https://doi.org/10.1016/j.
hrthm.2022.04.022. 
13.	 Di Mambro C, Tamborrino PP, Silvetti MS, et al. 
Progressive involvement of cardiac conduction system in 
paediatric patients with Kearns-Sayre syndrome: how to 
predict occurrence of complete heart block and sudden car-
diac death? Europace. 2021 ;23(6): 948-957. d https://doi.
org/10.1093/europace/euaa335. 


	oblogka_121
	оглавление
	vestar_121

