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В статье представлен анализ 60 случаев редкого врожденного заболевания крови – врожден-
ной апластической анемии Даймонда–Блекфена (АДБ), частота встречаемости которой в мире 
составляет 5–7 на 1 000 000 рожденных живыми детей. Врожденные аномалии развития отме-
чены у 41 пациента (68,3%). Первые клинические проявления в виде глубокой нормоцитарной 
гипорегенераторной анемии у 46  больных развились на 1-м месяце жизни, у 10 детей – на 
4-м месяце жизни, а у 4 детей – в возрасте 8 месяцев, что привело к госпитализации детей для 
обследования и проведения заместительной терапии эритроцитной массой. Диагноз врожден-
ной апластической АДБ установлен в возрасте 1–3 мес жизни у 58 больных.  До 1 года жизни 
48 детей получали заместительную терапию эритроцитной массой для поддержания Hb более 
90 г/л; 14 детей с 6–10 месяцев жизни – глюкокортикостероидную (ГКС) терапию (преднизолон, 
метилпреднизолон), транзиторный ответ отмечен у 5 больных, из них одному пациенту успешно 
проведена трансплантация гемопоэтических стволовых клеток. Медикаментозная компенса-
ция заболевания на малых дозах ГКС была достигнута у 26 детей (43,3% случаев), в остальных 
случаях продолжена заместительная трансфузионная терапия. В 3 случаях отмечена спонтан-
ная ремиссия в возрасте 15, 18 и 28 лет.   Исследование генов рибосомальных белков проведено 
в 30 семьях. Выявлены мутации в генах RPS19, RPS24, RPS10. У сибсов и родителей больных 
детей каких-либо генных поломок выявлено не было. Изменение нуклеотидной последователь-
ности гена RPS19 выявлено у 10 больных из 30 обследованных; гена RPS24 – в одном случае и 
гена RPS10 – в одном случае, что свидетельствует о высокой гетерогенности заболевания. 
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The article presents the case analysis of rare congenital blood disorder, congenital aplastic 
Diamond–Blackfan anaemia (DBA) in 60 patients. It has a very low prevalence worldwide: 5–7 per 


