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Синдром Швахмана—Даймонда: клініка,
діагностика, принципи лікування (лекція)

ДВНЗ «Івано%Франківський національний медичний університет», Україна
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Синдром Швахмана�Даймонда (Shwachman�Diamond Syndrome, SDS) — рідкісне спадкове захворювання з автосомно�рецесивним типом успадкування.

Клінічна маніфестація захворювання спостерігається в неонатальному віці і проявляється симптомами ураження шлунково�кишкового тракту, кістко�

вого скелету і системи крові. Впродовж першого року життя у клінічній картині домінує синдром мальасиміляції, в основі якого лежить екзокринна

недостатність підшлункової залози. Із віком прогресує затримка психомоторного розвитку. Рідко спостерігається кардіоміопатія. Характерною

є затримка статевого дозрівання. Система крові: абсолютна нейтропенія, зниження хемотаксису нейтрофілів; анемія нормохромна, нормо� або

макроцитарна; часто тромбоцитопенія; мієлобластні форми лейкемії. Із віком зростає частота і важкість перебігу локальних і системних інфекцій.

Системні ураження кісткового скелету, остеопороз призводять до формування різноманітної ортопедичної патології. При цьому окрім патології фаго�

цитозу має значення недостатність клітинної і гуморальної ланок імунної системи.

Лікування синдрому Швахмана—Даймонда є посиндромним. Синдром мальасиміляції: дієта, замісна ферментотерапія як при муковісцидозі. Нейтро�

пенія: для лікування застосовуються препарати гранулоцитарно�колонієстимулюючого фактора. За показаннями — противірусні, протимікробні пре�

парати. Протипоказані антибіотики, які призводять до мієлосупресії. При важкій нейтропенії протипоказані пробіотики. Дискусійним є питання транс�

плантації стовбурових клітин кісткового мозку.

Ключові слова: діти, мальасиміляція, кістковий скелет, система крові.
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Shwachman�Diamond syndrome (SDS) is a rare autosomal recessive disease.

The disease manifests itself in neonates through gastrointestinal disorders, skeletal and haematologic abnormalities. Within the first year of life, clinical pic�

ture is characterized by malassimilation syndrome due to exocrine pancreatic insufficiency. Psychomotor retardation progresses with age. Cardiomyopathy is

rarely seen. Delayed puberty is typical. Blood system: absolute neutropaenia reduced neutrophil chemotaxis; normochromic, normocytic or macrocytic

anaemia; often thrombocytopaenia; myeloblastic leukaemia. With age, both frequency and severity of the clinical course of local and systemic infections

increases. Systemic skeletal diseases, osteoporosis lead to the development of various orthopaedic diseases. In addition to phagocytosis pathology, cellular

and humoral immune deficiencies are involved as well.

To treat Shwachman�Diamond syndrome, syndromic approach is used. Malassimilation syndrome is treated with a diet, enzyme replacement therapy as in cys�

tic fibrosis. To treat neutropaenia, the preparations of granulocyte�colony stimulating factor are used. Antiviral, antimicrobial agents should be used only when

indicated. Antibiotics causing bone marrow suppression are contraindicated. In severe neutropaenia, probiotics are contraindicated. The issue of bone mar�

row stem cell transplantation remains controversial.
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Синдром Швахмана—Даймонда — редкое наследственное заболевание с аутосомно�рецессивным типом наследования.

Клиническая манифестация заболевания наблюдается в неонатальном возрасте и проявляется симптомами поражения желудочно�кишечного

тракта, костного скелета и системы крови. В течение первого года жизни в клинической картине доминирует синдром мальасимиляции, в основе

которого лежит экзокринная недостаточность поджелудочной железы. С возрастом прогрессирует задержка психомоторного развития. Редко встре�

чается кардиомиопатия. Характерна задержка полового созревания. Система крови: абсолютная нейтропения, снижение хемотаксиса нейтрофилов,

анемия норморхромная, нормо� или макроцитарная, часто тромбоцитопения, миелобластные формы лейкемии.

С возрастом нарастают частота и тяжесть течения локальных и системных инфекций. При этом кроме патологии фагоцитоза имеет значение недо�

статочность клеточного и гуморального иммунитета. Системные поражения костного скелета, остеопороз приводят к формированию различной

ортопедической патологии.

Лечение синдрома Швахмана—Даймонда является синдромальным. Синдром мальасимиляции: диета, заместительная ферментотерапия как

при муковисцидозе.

Нейтропения: для лечения используют препараты гранулоцитарно�колониистимулирующего фактора. По показаниям — противовирусные, противо�

микробные препараты. Противопоказаны антибиотики, которые приводят к миелосупрессии. При тяжелой нейтропении противопоказаны пробиоти�

ки. Дискуссионной является проблема трансплантации стволовых клеток костного мозга.

Ключевые слова: дети, мальасимиляция, костный скелет, система крови.
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Синдром Швахмана—Даймонда (Shwach�
man—Bodian—Diamond Syndrome, SBDS,

Schwachman—Diamond Syndrome, SDS, СШД) —
спадкове захворювання з автосомно�реце�
сивним типом успадкування. Захворювання
зустрічається рідко (1:50000 — 1:76000 новона�
роджених) [1,14,15]. 

Дослідження ролі хромосомних аномалій
є доволі суперечливими: як відсутність змін
генетичного апарату, так і структурні зміни
хромосом. В основі захворювання лежить
мутація гена SBDS, який знаходиться на
хромосомі 7q, 11, а також доволі часто може
бути інверсія 9�ї пари хромосом. На даний час
відомо, що біологічна роль білка SBDS поля�
гає в участі мітозу клітин, синтезі РНК, стабі�
лізації геному. Білок SBDS знаходиться
у печінці, легенях, нирках, головному мозку,
тканинах ока та найбільше — у клітинах
підшлункової залози, кісткового мозку, кіст�
ках [1,2,15,18].

Ґенез патологічних змін при синдромі
Швахмана—Даймонда повністю не вивчений.
Виявлено мультисистемні порушення цитос�
келету клітин, які визначають екзокринну
функцію залоз, функцію хондроцитів, хема�
токсис нейтрофілів [8,18]. Існує гіпотеза
про дефіцит міді при синдромі Швахмана—
Даймонда [1,5].

Клініка захворювання характеризується
симптомами ураження шлунково�кишкового
тракту і печінки, карликовістю, метафізарною
хондродисплазією і гематологічними змінами.
Клінічна маніфестація захворювання спостері�
гається у перші роки життя, переважно в неона�
тальному періоді [2,15]. В окремих випадках
діти народжуються з малою масою тіла, яка не
відповідає гестаційному віку [4]. 

Ураження шлунково�кишкового тракту
Упродовж неонатального періоду і першого

року життя стан дитини визначається синдро�
мом мальасиміляції (стеаторея, діарея, білко�
во�енергетична недостатність), має місце
загальна м'язова гіпотонія, відставання
у фізичному розвитку. В основі патології орга�
нів травлення лежить екзокринна недостат�
ність підшлункової залози, яка визначає клі�
нічну картину захворювання. При цьому
корекція дієти і лікування ферментами
підшлункової залози є неефективними,
оскільки не призводять до ліквідації симпто�
мів захворювання. Недостатність підшлунко�
вої залози може бути транзиторною, спонтан�
но зникнути (переважно в перші три роки

життя). Із п'ятирічного віку майже у поло�
вини дітей прояви екзокринної недостатності
зменшуються, а переважають прогресуюча
анемія і тромбоцитопенія [12,15]. 

Недостатність екзокринної функції під�
шлункової залози підтверджується результа�
тами дослідження дуоденального вмісту:
знижена активність амілази до повної її відсут�
ності, ліпази, трипсину. У дітей раннього
віку знижена активність сироваткового три�
псиногену; активність амілази в сироватці
крові знаходиться в межах нормальних вели�
чин або зменшена. При копроскопії: виразна
стеаторея (добова втрата жирів з випорож�
неннями інколи досягає 4,0 г). Знижений
вміст панкреатичної еластази�1 у випорожнен�
нях [5,9,15].

Ультразвукова діагностика, магнітно�резо�
нансна томографія підшлункової залози: жирова
дистрофія зі збереженими острівцями нор�
мальної тканини; порушення внутрішньоорган�
ного кровотоку; фіброзу, як правило, немає.
Поступово в результаті порушень асиміляції
жиророзчинних вітамінів А, Д, Е, К розвива�
ються симптоми гіповітамінозу (трофічні
зміни шкіри, рахіт, остеопенія, геморагічний
синдром). Окрім цього, доволі часто (до 35%)
розвивається харчова гіперчутливість, що
ускладнює клініку захворювання і корекцію
нутрітивного статусу. При біопсії слизової
оболонки тонкої кишки патологічні зміни
не виявляються [5,9,12]. 

У більшості хворих (до 75%) спостерігаєть�
ся гепатолієнальний синдром з підвищенням
активності сироваткових трансаміназ у 2–10,
лужної фосфатази — у 2–6 разів. Притаманні
гіпопротеїнемія, гіпохолестеринемія [9,12,15]. 

В окремих дітей з обтяженим спадковим
анамнезом розвивається цукровий діабет. 

Хворим із синдромом Швахмана—Даймонда
притаманна затримка психомоторного розвит�
ку, яка прогресує з віком. 

Окрім класичних проявів захворювання
в окремих пацієнтів спостерігається кардіоміо�
патія, затримка пубертатного періоду.

Система крові
Гемограма: із раннього віку спостерігається

абсолютна нейтропенія (у більшості хворих
вміст нейтрофілів становить <1,0х109/л), гіпо�
сегментація зрілих нейтрофілів, зниження
їх хемотаксису. У дітей першого року життя
нейтропенія має діагностичне значення при
кількості нейтрофілів 1,0х109/л, з другого року
життя — <1–1,5х109/л [1,5,8,13,15]. 
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Зниження хемотаксису нейтрофілів є гене�
тично детермінованим, оскільки спостерігаєть�
ся у здорових гомозигот. У окремих дітей кіль�
кість лейкоцитів є стабільною до зрілого віку.
У більшості дітей (70–75%) спостерігається
циклічна (через кожні три тижні) нейтропенія,
у решти — постійна хронічна нейтропенія,
моноцитозу немає. Під час інфекційних захво�
рювань інколи може бути нейтрофільний
лейкоцитоз. Не встановлено чіткого взає�
мозв'язку важкості перебігу інфекцій зі ступе�
нем нейтропенії [6,15,16]. Причина нейтропенії
остаточно не з'ясована. Ступінь нейтропенії не
відповідає кількості мієлокаріоцитів кістково�
го мозку. Не виявлено дефіциту гуморальних
стимуляторів і сироваткових інгібіторів гра�
нулоцитопоезу. Ймовірно, існують дефекти
стовбурової клітини або гемопоетичного мікро�
оточення, які визначають розвиток нейтропе�
нії. При синдромі Швахмана—Даймонда
є подвійний дефект на рівні стовбурової і клі�
тин строми кісткового мозку [1,8,13,15]. 

У більшості хворих (до 80%) діагностується
анемія (нормохромна, нормо� або макроцитар�
на), причому в еритроцитах спостерігається
підвищений вміст HbF (>10%) як результат
стресової реакції гемопоезу або його неефек�
тивності. Знижений вміст сироваткового
заліза, у частини хворих (до 25%) розвивається
апластична анемія. Доволі часто у хворих
визначається тромбоцитопенія (25–90%),
переважно циклічного характеру. Нерідко
(до 25%) має місце панцитопенія [2,4,8,15]. 

Мієлограма: патогномонічні зміни клітин
кісткового мозку не виявляються: кількість
мієлокаріоцитів є різною (зниженою, нормаль�
ною або підвищеною); може бути затримка
дозрівання нейтрофілів; у половини хворих
виявляють диспластичні зміни клітин усіх
паростків [1,15]. 

У частини хворих із хромосомними аномалія�
ми через фазу мієлодиспластичного синдрому
розвиваються мієлобластні форми лейкемії
(25%). Ризик виникнення гострої лейкемії у хво�
рих на синдром Швахмана—Даймонда становить
майже 5% (гостра лімфобластна, гостра мієло�
бластна, ювенільна хронічна мієлолейкемія). 

При мієлодиспластичному синдромі у поло�
вини хворих на синдром Швахмана—Даймонда
виявлено цитогенетичні аномалії, а при вини�
кненні гострої мієлобластної лейкемії —
у більшості з них (до 80%) [2,15]. 

Локальні (рецидивні респіраторні інфекції,
отити, абсцеси) і системні інфекції (остеомієліт,

сепсис), частота і важкість перебігу яких зрос�
тає з віком, передусім легеневих з ускладненим
перебігом. У розвитку і перебігу інфекційних
ускладнень у хворих має значення також недо�
статність клітинної (зниження кількості
СД4+� і СД8+�лімфоцитів, зниження цитото�
ксичності лімфоцитів) і гуморальної ланок
імунітету (зниження вмісту сироваткових ІgA,
ІgM, ІgG). Кількість ВЛ у периферійній крові
знаходиться у межах норми. Отже, у хворих має
місце зниження усіх ланок імунного захисту,
що визначає важкість перебігу та ускладнення
інфекційних захворювань [4,6,16]. 

Аномалії кісткового скелету [1,8,15] 
Найчастіше спостерігається відставання кіс�

ткового від паспортного віку.
Вади розвитку хребців, ребер, які призводять

до деформації і зміни форми грудної клітки. 
Метафізарна хондродисплазія шийки стег�

нової кістки, плечового, колінного суглобів,
ребер, хребців, зап'ястя зумовлюють розвиток
coxa varа, genum varum, інших патологічних
змін кістково�суглобової системи, патологіч�
них переломів. У хондроцитах хряща виявлено
дегенеративні зміни. 

Генералізований остеопороз, остеопенія
(до 45%). Гіпокальціємія, активність лужної
фосфатази у сироватці крові знаходяться
у межах нормальних величин. Вміст фосфору
у сироватці крові може бути нормальним або
підвищеним. Укорочення променевої і кісток
гомілки, гіпоплазія фаланг.

У результаті змін кісткового скелету уже
на другому році життя спостерігається затрим�
ка фізичного розвитку, з віком низькорослість
прогресує до карликовості. Затримка росту
зумовлена не тільки метафізарною хондроди�
сплазією, оскільки карликовість спостерігаєть�
ся і за відсутності рентгенологічних змін
у метафізах. Формується різноманітна ортопе�
дична патологія. Окрім цього, у хворих можуть
спостерігатись інші дисморфічні прояви
(синдактилія, гіпертелоризм, укорочене м'яке
піднебіння, розщеплення uvula).

Клінічну картину захворювання значною
мірою характеризує патологія порожнини рота
і зубів: рецидивні стоматити, періодонтити,
порушення мінералізації емалі молочних
і постійних зубів, які призводять до карієсу.
Великий клінічний поліморфізм, полісистем�
ність уражень певною мірою утруднюють своє�
часну діагностику захворювання [4,5,15]. 

Діагностика захворювання проводиться
на підставі аналізу клініко�лабораторних,



інструментальних і генетичних методів дослі�
дження. 

Лікування синдрому Швахмана—Даймонда
є комплексним, посиндромним. Синдром мальаси�
міляції. Дієтотерапія проводиться за тими самими
принципами, що і при муковісцидозі. Для немо�
влят перших місяців життя оптимальним є грудне
вигодовування. При недостатньому прирості маси
тіла на кожні 100 мл грудного молока додають
5,0 г сухої суміші на основі гідролізату білка,
які містять середньоланцюгові тригліцериди.
При змішаному і штучному вигодовуванні
необхідно призначати висококалорійні суміші, які
містять середньоланцюгові тригліцериди, а також
емульговані рослинні жири. Останнє дає можли�
вість знизити дозу панкреатичних ферментів. 

Для передчасно народжених та дітей
із малою масою тіла при народженні на першо�
му році життя показані високоадаптовані сумі�
ші. Останнім надається перевага також і на дру�
гому році життя [1,4,5,20]. 

При гіперчутливості або непереносимості
білка коров'ячого молока призначають суміші
на основі гідролізату білків у поєднанні із
середньоланцюговими тригліцеридами. Термі�
ни введення прикорму визначаються індивіду�
ально з урахуванням стану дитини, нутрітивно�
го статусу, супутньої патології, результатів
інструментально�лабораторних досліджень.
При білково�енергетичній недостатності
з великим дефіцитом маси тіла показані спеціа�
лізовані високоенергетичні коктейлі і суміші
для ентерального харчування. До висококало�
рійних відносимо суміші:для дітей першого
року життя — >70 ккал/100 мл; для дітей
1–6 років — >100 ккал/100 мл; для дітей стар�
ших семи років — > 150–200 ккал/100 мл.
При використанні для харчування висококало�
рійних сумішей необхідно додатково признача�
ти панкреатичні ферменти (1–2 МО по ліпазі
на 1,0 г жиру в суміші). Спеціалізовані високо�
калорійні суміші призначають при фактичній
масі тіла <25 перцентиля. Харчування дітей
дошкільного і шкільного віку поєднує три
основні і три додаткові прийоми їжі [4,5,20]. 

Усі діти із синдромом Швахмана—Даймонда
щоденно повинні отримувати жиророзчинні
вітаміни (А, Е, Д, К) і бета�каротин з контролем
їх вмісту в крові через кожні 6–12 міс. При нор�
мальному вмісті жиророзчинних вітамінів
у сироватці крові і при правильному харчуван�
ні останні можна не призначати. 

Показаний додатковий прийом кальцію
(500–1200 мг/добу) під контролем вмісту

сироваткового загального, іонізованого каль�
цію та рентгенологічного дослідження (кон�
троль остеопорозу). За показаннями признача�
ють препарати йоду, селену, магнію, цинку
[4,5,13,15]. 

Замісна ферментотерапія препаратами під�
шлункової залози проводиться довічно за тими
самими принципами, що і при муковісцидозі.
Початкова доза панкреатичних ферментів
становить 2000 МО (по ліпазі) / кг маси тіла /
добу, надалі з урахуванням вмісту панкреатич�
ної еластази — випорожнень, результатів
копроскопії, фізичного розвитку дитини, кліні�
ки порушень функції шлунково�кишкового
тракту [4,5,12]. 

Нейтропенія <0,5х109/л (або стабільно
число нейтрофілів є <1,0х109/л), яка супро�
воджується бактеріальними, грибковими
інфекціями, є показанням для лікування
препаратами комбінованого людського гра�
нулоцитарно�колонієстимулюючого фактора
(філграстим, граноцит, нейпоген, філстим).
При досягненні кількості сегментоядерних
нейтрофілів у периферійній крові до>1,0�
х109/л дозу гранулоцитарного колонієс�
тимулюючого фактору зменшують. Загаль�
ний аналіз крові рекомендовано проводити
1–2 рази на місяць під час лікування грануло�
цитарним колонієстимулюючим фактором,
через 18–24 години після останнього введення
препарату. Дослідження мієлограми (цитоло�
гічне, морфологічне) необхідно проводити
щороку [5,6,16]. 

У випадку діагностики персистуючої вірус�
ної інфекції (передусім герпетичної) показані
противірусні препарати. 

При діагностиці порушень мікробіоценозу
призначають пробіотики, але при важкій
нейтропенії вони протипоказані [5,7,17]. 

При діагностиці патології печінки (синдром
холестазу, цитолізу) показаними є препарати
урсодезоксихолевої кислоти (10–30 мг/кг маси
тіла/добу) тривалими курсами [4,5]. 

З метою корекції вуглеводного і ліпідного
обміну курсами призначають L�карнітин.
Хворим із синдромом Швахмана—Даймонда
протипоказані лікарські препарати, зокрема
антибіотики, які призводять до мієлосупресії.
Не рекомендовано призначати хворим антибак�
теріальні препарати з клавулановою кислотою,
метронідазол, оскільки вони викликають меди�
каментозний панкреатит. Останній рідше
викликають еритроміцин і цефтріаксон.
У випадку панцитопенії ефективним є лікування
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циклоспорином А по 10 мг/кг маси тіла/добу,
всередину [5]. 

За показаннями проводиться інфузійна
терапія, склад якої визначається порушеннями
метаболізму, електролітним дисбалансом,
дефіцитом білка, ступенем і характером анемії,
тромбоцитопенією [3,15,19].

Питання вакцинації вирішується для кож�
ного хворого індивідуально. При цьому перева�
гу надають інактивованим вакцинам. 

Малоефективним є лікування кістково�су�
глобової патології, зокрема кульшового суглоба.

Дискусійними є питання трансплантації
стовбурових клітин кісткового мозку: нейтро�
пенія коригується консервативним лікуван�
ням; хромосомні аберації при синдромі
Швахмана—Даймонда є більшим ризиком, ніж
трансплантація стовбурових клітин. Після
трансплантації стовбурових клітин у половини
померлих виявлено фіброзні і некротичні
зміни міокарда шлуночків, які розвиваються,
можливо, як результат кардіотоксичності при
проведенні хіміотерапії [5,15]. Прогноз захво�
рювання є серйозним. Середній вік виживання

хворих становить 35 років, а при розвитку
аплазії кісткового мозку — 14 років. Із віком
прогресує розумова відсталість, зменшуються
прояви синдрому мальасиміляції. 

При тривалій панцитопенії летальність
від інфекційних ускладнень, особливо у дітей
перших років життя, є високою (до 25%). Тром�
боцитопенія обумовлює високий ризик смерті
хворих від геморагічного синдрому. Найвищим
ризиком для життя є розвиток мієлодиспла�
стичного синдрому і гострої лейкемії [4,5,15]. 

Висновки

Синдром Швахмана—Даймонда — рідкісне
спадкове захворювання, клінічна картина
якого маніфестує в неонатальному віці
і характеризується великим клінічним
поліморфізмом у результаті полісистемності
уражень. Останнє зумовлює важкий перебіг
захворювання і розвиток різноманітних
ускладнень та, відповідно, складність діаг�
ностики. Для перебігу і прогнозу захворюван�
ня важливий своєчасний оптимальний вибір
посиндромної терапії.
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