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Врожденные пороки сердца (ВПС) представляют наиболее распространенный тип 
структурных мальформаций, выявляемых при рождении (0,6-1,3% новорожденных). Несмотря 
на значительный прогресс в области хирургической коррекции и терапевтического лечения 
таких пациентов, знания об основах патогенеза ВПС остаются ограниченными. В мировой 
практике и, в частности, в Центре им. В.А. Алмазова используется спектр современных 
высокотехнологичных методов генетической диагностики ВПС, включая секвенирование 
целевых панелей генов, экзомное секвенирование, хромосомный микроматричный анализ, 
FISH и др. Такой комплексный подход позволяет выявлять патогенные варианты в хорошо 
известных причинных генах, а также описывать новые гены-кандидаты и генотип-фенотип 
ассоциации. Удобной in vitro моделью для функциональных исследований выявленных 
генетических вариантов и определения вовлеченных сигнальных каскадов служат стромальные 
клетки сердца. Ранее сотрудниками нашей лаборатории была показана дерегуляция сигнального 
каскада Notch в мезенхимных клетках сердца (МКС) от пациентов с тяжелым цианотическим 
пороком – тетрадой Фалло. В настоящем исследовании с использованием МКС от пациента с 
сочетанным пороком сердца и почек показан функциональный эффект ранее не описанного 
варианта c.541_542del в гене ROBO1, кодирующем рецептор сигнального каскада SLIT-ROBO. 
Кроме того, впервые в пациент-специфичных и контрольных МКС охарактеризован уровень 
экспрессии TEP1 – нового гена-кандидата, отмеченного у пациентов с тетрадой Фалло или 
атрезией легочной артерии. 
Полученные данные еще раз доказывают информативность и релевантность модели 
стромальных клеток миокарда при изучении молекулярно-клеточных механизмов кардиогенеза 
и патогенеза врожденных заболеваний сердца.
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