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Определение 

Анемия Diamond-Blackfan (DBA) – редкое заболевание, врожденная (наследственная) форма 

парциальной красноклеточной аплазии встречающаяся у детей [1]. Большинство больных с этой 

формой заболевания нуждаются в своевременном проведении терапии стероидами (высокие дозы 

преднизолона), трансфузионной терапии, назначение циклоспорина А или спленэктомии, а 

больным резистентным к проводимому лечению требуется своевременная трансплантация 

костного мозга (ТКМ) или периферических стволовых клеток (ТПСК) [2]. 

Эпидемиология 

Впервые заболевание было описано 27-летним педиатром Diamond и врачом Blackfan в 1938 

году, DBA носит аутосомно-рецессивный тип наследования, проявляется преимущественно у 

детей до 1 года. На сегодняшний день в мире описано не более 500 случаев заболевания, из них в 

25% случаев обнаруживаются мутации гена RPS19 [3]. Заболеваемость в Европе составляет 6,5 

случаев на миллион детского населения. Соотношение по полу мальчики/девочки 1,04:1. 

Заболевание проявляется тяжелой нормохромной, микроцитарной реже макроцитарной анемией с 

низким уровнем ретикулоцитов, отсутствием или резким снижением количества 

эритрокариоцитов в костном мозге (<5% эритробластов при нормоклеточном составе). Наряду с 

гематологическими нарушениями у 10-15% больных детей наблюдаются врожденные аномалии 

развития, такие как неправильный роста костей черепа, аномалии мочеполового тракта и 

сердечно-сосудистой систем [4]. 

Генетика 

В 1997 году были изучены мутации гена RPS19, характеризующиеся транслокациями 

t(X;19)(p21;q13), делецией 19q и миссенс-мутацией (Arg62Trp) [6]. Ген RPS19, кодирует 

рибосомальный протеин S19, связанный с 40S рибосомальной субъединицей, экспрессирующийся 

в гемопоэтической ткани. При этом в эритроидных линиях дифференцировки отмечается 

повышение активности фермента аденозиндезаминазы (АДА) [7], который снижает 

чувствительность предшественников красного кровяного ростка к фактору дифференцировки 

эритроцитов эритропоэтину (ЭПО) IL-3, IL-6, и КСФ, что, в конечном счете, приводит к 

нарушению регуляции эритроидных предшественников. Интересным остается тот факт, что 

эритроидные предшественники морфологически и фенотипически остаются нормальными [8]. 



Имеется предположение, что причиной снижения эритрокариоцитов костного мозга может быть 

репликация и размножение парвовируса В19, обнаруживаемого с помощью ПЦР-анализа в 15% 

случаев. Доказано, что вирус реплицируется, только у иммуносупрессивных больных (дети с 

острым лимфобластным лейкозом после химиотерапии) [9]. 

Клинические случаи 

Описывается случай наследственного характера заболевания у 3-летнего мальчика и его 

сестер в возрасте 2 и 4 лет. Клинически течение заболевание в виде анемии с выраженной 

гепатоспленомегалией и аплазией эритроидного ростка в костном мозге. Дети получали 

заместительную терапию компонентами крови (эритромасса), введение стероидов (преднизолон в 

дозе 2мг/кг/день. Через несколько лет больные становятся резистентными к гормональному 

лечению, проводится спленэктомия. Дети остаются на заместительном лечении компонентами 

крови [10,11]. 

Описывается редкий клинический случай больного 4 лет с множественными аномалиями 

развития: билатеральная микротия, микрогнатия, волчья пасть. При обследовании больного 

обнаружены изменения в общем анализе крови: нормохромная, микроцитарная анемия с низким 

уровнем ретикулоцитов, аплазия крастного ростка костного мозга. Поставлен диагноз анемии 

Diamond-Blackfan и назначено консервативное лечение метипредом, при сохранении рабочего 

уровня гемоглобина до 100 г/л. Через 4 месяца больной не отвечает на гормональное лечение, 

проводится курс циклоспорина, удаляется селезенка. Ребенок готовится к трансплантации 

периферических стволовых клеток. Через 7 месяцев успешно проводится трансплантация, после 

которой больной уходит в продолжительную ремиссию без потребности в заместительной 

терапии компонентами крови [12,13]. 

Были описаны 20 больных с анемией Diamond-Blackfan без ответа на лечение гормонами, 

циклоспорином А, которым была проведена аллогенная HLA-идентичная трансплантация 

периферических стволовых клеток с мобилизацией КСФ. Средняя выживаемость для всех 

больных составляла 8 лет. Всем больных был проведен режим кондиционирования с 

использованием бусульфана и циклофосфана и тотального облучения тела ТОТ [14,15]. 

Описывается клинические случаи остеогенной саркомы у больных с анемией Diamond-

Blackfan. У одного 6 летнего мальчика на фоне заболевания развился миелодиспластический 

синдром, у 2 и 4 летней девочки аденокарцинома кишечника. Таким образом, молодой возраст 

больных может быть ассоциирован с развитием онкологических осложнений [16]. 

Девочке с диагностированной анемией, после лечения преднизолоном в течении 8 месяцев, 

появилась резистентность к гормональным препаратам, вскоре был назначен циклоспорин А, 

ответ на который продолжался 5 месяцев. У больной на фоне лечения развился афтозный 

стоматит, больная оказалась резистентной к терапии, и нуждалась в постоянном 

гемотрансфузионном лечении [17,18]. 

 



Лечение 

На сегодняшний день основным в лечении анемии Diamond-Blackfan является 

кортикостероидная терапия, преимущественно преднизолон или метипред в больших дозах  

(1-3 мг/кг/сут), регулярные гемотрансфузии: размороженные, отмытые, индивидуально 

подобранные эритроциты, на фоне введения дисфераля. В случае отсутствия эффекта проводится 

продолжительный курс циклоспорином А, спленэктомия. Наиболее эффективным методом 

лечения является трансплантация костного мозга [19,20]. 

Основными осложнениями лечения являются гемосидероз внутренних органов, 

инфекционные осложнения при трансфузиях, анафилактические реакции [21]. 

Имеются данные по клиническому использованию в лечении КСФ, интерлейкин 1,3, 

эритропоэтин, но они требуют дальнейшего тщательного изучения [22]. 
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