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Введение. В Республике Саха (Яку-
тия) описано накопление редкой ауто-
сомно-рецессивной, Х-сцепленной ре-
цессивной и аутосомно-доминантной 
наследственной патологии у предста-
вителей коренного населения – саха 
[1,2,5]. Под руководством д.м.н. Н.Р. 
Максимовой описано новое генетиче-
ское заболевание у детей Республики 
Саха (Якутия) – SOPH-синдром. Дети с 
этим заболеванием рождаются с нор-
мальной массой и ростом, но к 6-7 ме-
сяцам отмечались атрофия зритель-
ного нерва, снижение роста и массы, 

снижение субпопуляций иммуноком-
петентных клеток - формирование им-
мунодефицита [3,4]. Анализ катамнеза 
и динамическое наблюдение за паци-
ентами с SOPH-синдромом позволит 
разработать клинические рекоменда-
ции ведения этих пациентов.

Клинический пример. Впервые 
семья обратилась в декабре 2017 г. в 
детскую поликлинику ПЦ РБ№1-НЦМ 
с жалобами на частые респираторно-
вирусные инфекции, отставание в фи-
зическом развитии, ухудшение зрения, 
задержку речевого развития.

Из анамнеза жизни. Ребенок 2016 
г.р, девочка, саха. От II беременности, 
протекавшей на фоне истмико-цер-
викальной недостаточности на фоне 
угрозы прерывания беременности. 
Роды в срок, в головном предлежании. 
Вес при рождении 3460 гр, длина 53 
см. Оценка по шкале Апгар 8/9 баллов. 
Ребенок сразу закричал, к груди при-
ложен сразу. Вскармливание грудное 
до 1 года 6 месяцев. Психомоторное 
развитие: держит голову с 1 месяца, 
переворачивается с 4 месяцев, гово-
рит с 13 месяцев, ходит с 16 месяцев. 
Перенесенные заболевания: ОРВИ, 
пневмонии, ларинготрахеит, бронхит. 
Травм не отмечалось.  

Из анамнеза заболевания: С года 
отмечается снижение весо-ростовых 
показателей, частые ОРВИ, в тече-
ние года два раза переболела острой 
пневмонией. 

При осмотре состояние ребенка 
расценено как средней степени тяже-
сти. Физическое, речевое и психиче-
ское развитие отстаёт. Питание пони-
женное. Кожные покровы и видимые 
слизистые бледные, чистые. Катараль-
ных явлений нет. Подкожно-жировая 
клетчатка выражена слабо.  Грудная 
клетка правильной формы. В лёгких 
дыхание везикулярное, проводится по 
всем полям, хрипов нет. Сердечные 
тоны ясные, ритмичные. Живот мягкий 
безболезненный. Печень, селезёнка 
не увеличены.

По данным обследования в общем 
анализе крови от 11.01.2018 г.: Гипох-
ромная анемия. Лимфопения. Лейко-
пения. Пельгеровская аномалия лей-
коцитов.

Биохимический анализ крови от 
11.01.2018 г.: снижение содержания 
фракции глобулинов.

Иммунограмма от 22.01.2018 г.: IgA 
0,1 мг/мл (0,21-2,82г/л ), IgM 0,49 мг/мл 
(0,47-2,40 мг/мл ), IgG 1,7 мг/мл (4,83-
12,26 мг/мл), CD3+81,0% (62-69%), 
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СD4+46,0% (28-76%), CD8+32,0% (4-
45%), CD3+CD8+ 1,44% (30-40%),. 
CD19+12,0% (РИ 21-28%), CD25+ 
7,0% (РИ 7-10%), CD3+HLA-DR+ 2,0%, 
CD16+CD56+ 6,0%. Заключение: сни-
жение содержания иммуноглобулинов 
А и G, снижение содержания цитоток-
сических лимфоцитов CD3+CD8+.

На электрокардиограмме от 
12.01.2018 г.: ритм синусовый, выра-
женная брадиоаритмия. ЧСС 112-91 уд./
мин. Электрическая ось сердца – нор-
мальное положение. Нарушение вну-
трижелудочковой проводимости. На-
рушение реполяризации желудочков.

УЗИ сердца с цветным допплеров-
ским картированием от 18.02.2020 г.: 
Открытое овальное окно 0,23-0,26 
см. Эктопические крепление хорд ми-
трального клапана с минимальной 
регургитацией. Дополнительная тра-
бекула в полости левого желудочка. 
Полости сердца не расширены.  

На рентгенограмме от 18.01.2018 г.: 
костный возраст 2-2,5 года.

Ребенок осмотрен офтальмологом 
(17.01.2018): частичная атрофия зри-
тельных нервов ОИ.

Консультация генетика была 
18.02.2018 г. Генеалогический анам-
нез: отягощенности по моногенной па-
тологии не выявлено, родители фено-
типически здоровы.

Фенотип: рост фактический 76 см 
(долженствующий 86,8 см). Вес факти-
ческий в 1год 10 мес. 9 кг (норма 12 кг). 
Индекс массы тела 14,587. Походка 
не изменена. Пропорционального те-
лосложения. Нанизм. Дефицит веса, 
кожа чистая, бледная, растяжимая. 
Кожа мягкая по типу cutis laxa, на тыле 
стопы - гиперпигментированное пят-
но. Мелкие черты лица, лёгкий экзоф-
тальм, тонкий голос. Ушные раковины 
на типичном месте. Грудная клетка вы-
бухает слева. Руки и ноги симметрично 
укорочены, микромелия кистей и стоп. 
Живот чуть увеличен. Печень и селе-
зёнка без особенностей. Наружные по-
ловые органы по женскому типу. 

После консультации генетика был 
назначен ДНК-анализ для уточнения 
диагноза. Выявлено гомозиготное но-
сительство патологического варианта 
5741G>A в гене NBAS, вызывающего 
SOPH-синдром с аутосомно-рецессив-
ным типом наследования. 

Клинический диагноз.  SOPH-
синдром: нанизм, пельгеровская ано-
малия лейкоцитов с первичным им-
мунодефицитом (Q87.1). Частичная 
врождённая атрофия зрительного не-
рва обоих глаз. Малая аномалия серд-
ца. Открытое овальное окно 0,23-0,26 
см. Эктопическое крепление хорд ми-

трального клапана с минимальной ре-
гургитацией. Дополнительная трабеку-
ла в полости левого желудочка.

Рекомендовано: наблюдение участ-
кового педиатра, кардиолога, аллерго-
лога-иммунолога, наблюдение пробан-
да и семьи в медико-генетической кон-
сультации; элькар 30% по 50 капель 3 
раза в день в течение 1 месяца, через 6 
месяцев повторить, ликопид 1мг 1 раз 
в сутки 10 дней, поливитамины с м/э 1 
месяц 3 курса в год; контроль электро-
кардиограммы 2 раза в год в поликли-
нике по месту жительства; контроль 
эхокардиограммы через 2-3 года; пита-
ние богатое белком и витаминами; са-
наторно-курортное лечение, профиль 
- общеукрепляющие процедуры. 

В 2018 г. оформлена инвалидность. 
В течение последующих 2 лет ребе-

нок чувствовал себя хорошо, респира-
торно-вирусными инфекциями болела 
два раза.

Динамика данных физического раз-
вития ребенка представлена в табл. 1. 
В 2020 г. выявлены следующие дан-
ные: вес фактический 12 кг (должен-
ствующий 15 кг); рост фактический 
90,7 (долженствующий 96,8 см). В 
2021 г. вес ребенка 15,5 кг (должен-
ствующий 18,48 кг), рост 95,6 см (дол-
женствующий 109,0).

За период наблюдения 4 лет у де-
вочки отмечались гипохромная ане-
мия, лимфо- и лейкопения по общему 
анализу крови, пельгеровская анома-
лия лейкоцитов.

Как показано в табл. 2, у ребенка в 
динамике отмечаются резкое сниже-
ние иммуноглобулинов А и G, сниже-
ние содержания цитотоксических лим-
фоцитов CD3+CD8+.

В данное время девочка чувствует 
себя хорошо. В 2021 г. получила вакци-
нацию гриппол, ОРВИ в течение года 
не болела. 

Заключение. Клиническими про-
явлениями SОРН-синдрома - редкого 
наследственного заболевания - у на-
блюдаемого ребенка явились низко-
рослость, атрофия зрительного нерва, 
пельгеровская аномалия лейкоцитов. 
Помимо указанных проявлений, у ре-
бенка выявлен первичный иммуноде-
фицит. Динамическое наблюдение за 
детьми с редкой наследственной па-
тологией в Республике Саха (Якутия) 
позволит разработать отдельные кли-
нические рекомендации. 
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Динамика данных физического развития ребенка с SOPH-cиндромом

Дата Возраст Вес ребенка,
кг

Долженствующий
вес, кг

Рост
ребенка, см

Долженствующий
рост, см

2018 1год 10 
мес. 9 12 76 86,8

2020 3 года 12 14,85 87,0 97,27
2021 5 лет 15,5 18,48 95,6 109,0

Таблица 1

Таблица 2

Динамика иммунограммы ребенка с SOPH-cиндромом

Дата IgA
мг/мл

IgM
мг/мл

IgG
мг/мл

C
D

3+
%

C
D

4+
%

C
D

8+
%

C
D

4+
C

D
8+

%

C
D

19
+%

C
D

25
+%

C
D

3+
H

LA
-D

R
+%

11.12.2018 0,1 0,49 1,7 81 46 32 1,43 11,0 7,0 2,0
1.02.2020 0,1 0,52 1,8 86 46 34 1,44 12,0 7,5 2,1
08.02.2021 0,1 0,55 1,85 82 48 36 1,56 13,0 7,7 -
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Введение. Первичные опухоли 
сердца наблюдаются очень редко по 
сравнению со вторичными, из всех 
вскрытий выявляются примерно в 
0,001-0,28% случаев [1]. Причиной 
редкого развития опухолей сердца 
считают особенности в метаболизме 
миокарда, такие как быстрый кровоток 
внутри сердца и ограниченность лим-
фатических соединений сердца [2].

Среди первичных опухолей сердца 
доброкачественные встречаются в три 
раза чаще, чем злокачественные. Сар-
комы сердца являются часто встреча-
емыми злокачественными опухолями, 
чаще развиваются в возрасте 30-50 
лет, в среднем в 40 лет [1,2]. У мужчин 
встречаются с частотой 65-75%, т.е. 
чаще чем у женщин [6].

Клиническая картина зависит от ло-
кализации и типа опухоли, проявляет-

ся симптомами не только со стороны 
сердца, но и других систем и органов. 
Лишь в 3-10% случаев опухоли выяв-
ляют по клиническим признакам [3,6]. 
Чаще всего симптомы могут напоми-
нать признаки обычных сердечных 
заболеваний: разнообразные боли 
в грудной клетке, синкопе, аритмии, 
шумы в сердце, нарушения проводи-
мости, выпот в перикарде или тампо-
нада сердца. Характер симптомов, на-
блюдаемых при опухолях сердца, наи-
более тесно связан с локализацией 
опухоли [8,9]. Недостаточность крово-
обращения является наиболее частым 
проявлением первичных опухолей 
сердца. Она возникает при большом 
размере опухоли и обусловлена под-
вижностью опухоли в камере сердца, 
вызывая нарушения притока или от-
тока крови. При поражении опухолью 
миокарда возможно нарушение его со-
кратительной функции, которая также 
ведёт к застойной сердечной недоста-
точности [6].

От обструкции опухолью атриовен-
трикулярного отверстия у 30% боль-
ных наступает внезапная смерть, а у 
остальных причиной смерти чаще яв-
ляются прогрессирующая сердечная 
недостаточность и эмболические ос-
ложнения [4,8].

Обнаружение объемного новооб-

разования в полости или слоях сердца 
и положительные результаты биопсии 
являются основными диагностически-
ми признаками опухолей сердца [7].

Злокачественная фиброзная гисти-
оцитома – одна из редких форм сар-
ком сердца, характеризуется внутри-
полостным ростом, сопровождается 
обструктивными и конституциональ-
ными симптомами, морфологически 
диагностируется цитологическими и 
иммуногистохимическими исследо-
ваниями. Самая частая локализация 
опухоли – это левое предсердие, но 
опухоль также может расти в правом 
предсердии и правом желудочке [4,5]. 
Поскольку большинство злокачествен-
ных первичных опухолей сердца име-
ют крошащуюся внутриполостную по-
верхность, на неровных поверхностях 
могут образовываться тромбы. Соот-
ветственно, опухолевая эмболия ле-
гочной артерии, как и обструкция ле-
вых отделов сердца, может привести 
к легочной гипертензии [7,9]. Среди 
сарком злокачественная фиброзная 
гистиоцитома выявляется в 11-24% 
случаев. Метастазирование в другие 
внутренние органы обнаруживается 
редко [10].

Основной радикальный метод лече-
ния - хирургическое удаление первич-
ной опухоли [9].

А.А. Донская, Л.В. Дайбанырова, Л.М. Мярина, К.А. Сивцева
ПЕРВИЧНАЯ ЗЛОКАЧЕСТВЕННАЯ
ФИБРОЗНАЯ ГИСТИОЦИТОМА СЕРДЦА

Описан клинический случай первичной злокачественной фиброзной гистиоцитомы сердца из практики кардиологического отделения 
Якутской республиканской клинической больницы. Опухоль располагалась в правом желудочке, что редко встречается, в клинической 
картине преобладали симптомы хронической тромбоэмболии легочной артерии с гипертензией. При эхокардиографии и компьютерной 
томографии объемное образование было расценено как тромб. При аутопсии и гистологическом исследовании была выявлена злокаче-
ственная фиброзная гистиоцитома сердца. Сложность постановки диагноза была связана с неспецифической полиморфной клинической 
картиной и различной структурой самого новообразования.

Ключевые слова: опухоли сердца, злокачественная фиброзная гистиоцитома, тромбоэмболия легочной артерии, легочная гипертен-
зия, диагностика.

The article presents a clinical case of primary malignant fibrous histiocytoma of the heart from the practice of the cardiology department of the 
Yakutsk Republican Clinical Hospital. The tumor was located in the right ventricle, which is rare and the clinical picture was dominated by symp-
toms of chronic pulmonary embolism with hypertension. On echocardiography and computed tomography, the volumetric lesion was regarded 
as a thrombus. Autopsy and histological examination revealed malignant fibrous histiocytoma of the heart. The complexity of the diagnosis was 
associated with the nonspecific polymorphic clinical picture and the different structure of the neoplasm itself.

Keywords: cardiac tumors, malignant fibrous histiocytoma, pulmonary thromboembolism, pulmonary hypertension, diagnosis.
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