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Анемия Фанкони у ребенка является редким заболеванием (его частота составляет 1:350 000), что требует проведения тщательной дифференциров-
ки с другими формами апластической анемии. Прогноз анемии Фанкони неблагоприятный. Консервативная терапия и трансплантация костного
мозга помогают в 50% случаев. Излечения гематологического синдрома при анемии Фанкони можно добиться только с помощью аллогенной транс-
плантации гемопоэтических стволовых клеток.
Цель: привлечь внимание педиатров к диагностике редких гематологических синдромов.
Материалы и методы. Приведено описание клинического случая анемии Фанкони у ребенка 5 лет.
Результаты. На основании оценки анамнеза, клинического осмотра, результатов лабораторных и инструментальных методов обследования
и дифференциального диагноза установлен диагноз анемии Фанкони.
Выводы. Постановка диагноза анемии Фанкони требует проведения расширенного обследования ребенка и тщательной дифференцировки с други-
ми формами апластической анемии. 
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Fanconi anemia in a child is a rare disease (its frequency is 1:350,000), due to it thorough differential diagnosis with other forms of aplastic anemia is neces-
sary. The prognosis of Fanconi anemia is unfavorable. Conservative therapy and bone marrow transplantation help in 50% of cases. Allogenic transplantation
of hematopoietic stem cells (THSC) is the one and only effective treatment approach. 
Aim: to attract the attention of pediatricians to the diagnosis of rare hematological syndromes.
Materials and methods. Description of the clinical case of Fanconi anemia in a child of 5 years old is given.
An extended examination of the child and a thorough differential diagnosis with other forms of aplastic anemia has been performed.
Results. Based on the evaluation of history, clinical examination, laboratory and instrumental methods of examination, and differentiation with other forms
of aplastic anemia the diagnosis of Fanconi anemia was made.
Conclusions. The diagnosis of Fanconi anemia requires an extended examination of the child and careful differentiation with other forms of aplastic anemia.
Key words: aplastic anemia, Fanconi anemia, children.
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Анемія Фанконі у дитини є рідкісним захворюванням (його частота становить 1:350 000), що вимагає проведення ретельного диференціювання
з іншими формами апластичної анемії. Прогноз анемії Фанконі несприятливий. Консервативна терапія і трансплантація кісткового мозку допомага-
ють у 50% випадків. Вилікування гематологічного синдрому при анемії Фанконі можна досягти тільки за допомогою алогенної трансплантації гемо-
поетичних стовбурових клітин.
Мета: привернути увагу педіатрів до діагностики рідкісних гематологічних синдромів.
Матеріали і методи. Наведений опис клінічного випадку анемії Фанконі у дитини 5 років.
Результати. На підставі оцінки анамнезу, клінічного огляду та результатів лабораторних та інструментальних методів обстеження та диференційного
діагнозу встановлено діагноз анемії Фанконі.
Висновки. Постановка діагнозу анемії Фанконі вимагає проведення розширеного обстеження дитини і ретельного диференціювання з іншими фор-
мами апластичної анемії.
Ключові слова: апластична анемія, анемія Фанконі, діти.
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Введение

Конституциональные анемии — это гете�
рогенная группа врожденных наслед�

ственных заболеваний, к числу которых
относятся анемия Фанкони, анемия Даймон�
да—Блекфена, врожденный дискератоз и др.
[5]. Анемия Фанкони, впервые описанная
в 1927 году, является аутосомно�рецессивным
заболеванием, характеризующимся прогрес�
сирующей панцитопенией, меланодермией,
эндокринными нарушениями, наличием раз�
личных врожденных аномалий и предрасполо�

женностью к злокачественным заболеваниям.
Частота анемии Фанкони составляет 1:350000.
Мальчики поражаются чаще. Заболевание наи�
более распространено среди народов Южной
Африки и евреев ашкенази. В литературе опи�
сано более 1000 случаев анемии Фанкони.

Описано 15 генов, мутации в которых
приводят к панцитопении. Один из них лока�
лизован на Х�хромосоме, остальные — на ауто�
сомах (20, 22 и других). Эти гены кодируют
белки, отвечающие за репарацию ДНК [6].
В 2015 году описан еще один новый подтип
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анемии Фанкони [8]. Клинические проявления
анемии Фанкони возникают в возрасте
4–10 лет. Ранними признаками патологии
являются беспричинные кровотечения, кро�
воизлияния на коже, бледность кожных покро�
вов и слизистых оболочек, вялость, утомляе�
мость. Дети, страдающие анемией Фанкони,
подвержены частым инфекционным заболева�
ниям. Гепатолиенальный синдром при этом не
возникает, но могут увеличиваться лимфатиче�
ские узлы. Приблизительно у 2/3 пациентов
определяются врожденные аномалии, такие
как избыточная пигментация кожи, маленький
рост и размер головы, косолапость, вывих
бедра, недоразвитие лучевой кости, укорочение
(отсутствие) больших пальцев на руках, косо�
глазие, птоз век, глухота, недоразвитие глаз,
умственная отсталость, гипоплазия половых
органов, монорхизм, аномальное расположение
внешнего отверстия мочеиспускательного
канала, почечные аномалии, пороки сердца [9].
Согласно исследованиям Международного
регистра анемии Фанкони, риск развития
острого миелоидного лейкоза или миелоди�
спластического синдрома у больных анемией
Фанкони равен 52% к 40 годам [1]. Кроме того,
для больных анемией Фанкони характерна
склонность к развитию опухолей. Риск разви�
тия злокачественных опухолей у них составля�
ет 10%, из них 5% приходится на долю опухо�
лей печени и 5% — на остальные опухоли.
В детском возрасте опухоли встречаются реже,
средний возраст диагностики опухолей печени
составляет 16 лет, а остальных опухолей —
23 года. Опухоли печени (гепатоцеллюлярная
карцинома, гепатома, аденома и др.), а также
пелиоз («кровяные озерца») встречаются чаще
у мужчин (соотношение 1,6:1), причём при�
менение андрогенов увеличивает риск их
возникновения. В то же время внепечёночные
опухоли чаще встречаются у женщин (соотно�
шение 3:1) даже после исключения опухолей
гинекологической сферы. Самые частые
формы рака при анемии Фанкони — чешуйча�
токлеточные карциномы языка и рак пищевода,
на которые приходится более 30% всех внепе�
чёночных опухолей при анемии Фанкони,
остальные опухоли встречаются в 5–7 раз реже
[2]. Диагноз анемии Фанкони основывается на
типичных внешних признаках, семейном анам�
незе, данных клинического анализа крови
и цитогенетического исследования. 

В анализе крови в начале заболевания отме�
чается снижение количества тромбоцитов

и лейкоцитов, при прогрессировании заболева�
ния — панцитопения, повышение фетального
гемоглобина. При цитогенетическом исследова�
нии выявляются специфические хромосомные
аномалии. Число хромосом не изменяется [3].  

Костный мозг обеднен кроветворными кле�
точными элементами, преобладают лимфо�
циты, встречаются плазматические, тучные
клетки и стромальные элементы — клиниче�
ская картина не отличима от идиопатической
апластической анемии. Зачастую в аспирате
костного мозга обнаруживают дисмиелопоэз
и дизэритропоэз, в частности, мегалобластоид�
ность, из�за которой Фанкони назвал эту ане�
мию «пернициозиформной». В биоптатах
костного мозга на ранних стадиях заболевания
выявляются гиперклеточные участки актив�
ного резидуального кроветворения, которые
исчезают по мере прогрессирования заболевания. 

Основной группой препаратов, позволяю�
щих улучшить прогноз при анемии Фанкони,
являются андрогены. При лечении андрогена�
ми гематологический ответ, проявляющийся
через 1–2 месяца, получают приблизительно
у 50% больных, вначале происходит повыше�
ние количества лейкоцитов, а затем —
тромбоцитов, причём повышения количества
тромбоцитов можно ожидать в течение 6–12 ме�
сяцев. После достижения гематологического
улучшения дозу андрогенов следует постепен�
но снижать, не отменяя её полностью,
поскольку отмена андрогенов практически
у всех пациентов вызывает рецидив заболева�
ния. При применении андрогенов у ответивших
на лечение пациентов продолжительность
жизни увеличивается: медиана продолжи�
тельности жизни составляет 9 лет после уста�
новления диагноза по сравнению с 2,5 годами
соответственно для тех пациентов, у которых
лечение андрогенами не было эффективным.
Ранее в целях предотвращения несвоевременного
закрытия зон роста совместно с андрогенами
назначали преднизолон в дозе 5–10 мг через день,
однако самостоятельного значения в лечении ане�
мии Фанкони глюкокортикостероиды не имеют. 

Единственным методом окончательного
излечения гематологического синдрома при
анемии Фанкони служит аллогенная транс�
плантация гемопоэтических стволовых клеток
(ТГСК). Всего в мире проведено более 250 транс�
плантаций гемопоэтических клеток по поводу
анемии Фанкони [4]. 

Прогноз анемии Фанкони неблагоприят�
ный, особенно он ухудшается при развитии
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острого миелоидного лейкоза (ОМЛ). Консер�
вативная терапия и трансплантация костного
мозга помогают в 50% случаев. Средняя про�
должительность жизни пациентов — 30 лет.
Как правило, летальный исход наступает
в результате повышенной кровоточивости
и присоединения оппортунистических инфек�
ций на фоне угнетения иммунитета. Предупре�
дить заболевание можно только с помощью
медико�генетического консультирования при
планировании беременности.

Клиническое наблюдение

Ребенок П., 5 лет, из цыганской семьи, на�
ходился на стационарном лечении в гематоло�
гическом отделении Коммунального некоммер�
ческого предприятия «Городская клиническая
детская больница №16» Харьковского городско�
го совета с 14.11.16 по 06.12.16 с диагнозом:
«Анемия Фанкони (конституциональная апла�
стическая анемия). ХЗП III ст., ХПН II ст.,
врожденная аномалия развития органов МВС
(агенезия левой почки — эхоскопически)
со снижением СКФ. Функционирующее оваль�
ное окно. Примордиальный нанизм. Субклини�
ческий гипотиреоз. Задержка темпов физическо�
го развития. Хроническая герпесвирусная инфек�
ция (герпес 6 типа). Токсический гепатит».

Ребенок впервые поступил в гематологиче�
ское отделение в феврале 2016 г. с жалобами на
бледность кожных покровов, единичные
«синячки» на нижних конечностях.

Из анамнеза жизни известно, что ребенок от
3 беременности, 3 родов, протекавших на фоне
трихомонадного кольпита. Мать на учете
не состояла. Роды в сроке 38 недель, масса тела
2,800 г, рост 45 см, оценка по шкале Апгар
5–7 баллов.  Развивался с задержкой по весу
и росту. Мать умерла, достоверная причина
смерти неизвестна. Братья, со слов отца, здоро�
вы. Из анамнеза заболевания известно,
что мальчик болеет с 11.12.15, когда отмечалось
повышение температуры, покашливание. 

С 18.12.15 по 21.12.15 находился на лечении
в Купянской ЦРБ по поводу анемии неясной
этиологии тяжелой степени; ВПР, агенезии
левой почки, деформации правой почки;
задержки психофизического развития. Рекон�
валесцент трахеобронхита. В связи со сниже�
нием уровня Нв до 50 г/л для дальнейшего
лечения и обследования был переведен в отде�
ление интенсивной терапии (ОИТ) ХГДКБ
№ 16, где находился два дня. В ОИТ была про�
ведена гемотрансфузия, для дальнейшего лече�

ния ребенок переведен в педиатрическое отде�
ление для детей старшего возраста, где нахо�
дился до 28.12.15, генез анемии не был уточнен.
Был выписан с улучшением под наблюдение
участкового педиатра.

С 21.01.16 по 31.01.16 находился на пов�
торном обследовании в педиатрическом
отделении для детей старшего возраста.
При поступлении общее состояние ребенка
средней тяжести. В сознании, активен. Отме�
чается грубая задержка физического развития.
Вес — 9400 г, рост — 80 см. Кожные покровы
бледные, на нижних конечностях подкожные
кровоизлияния разных размеров и степени
зрелости, на коже бедер и живота единичные
пигментные пятна светло�кофейного цвета.
Аускультативно в легких жесткое дыхание,
хрипов нет. Тоны сердца ритмичные, систо�
лический шум на верхушке. Живот мягкий,
безболезненный. Печень ниже края реберной
дуги на 2,0 см, селезенка — у края реберной
дуги. Микропенис, гипоплазия мошонки,
яички не пальпируются. Стул, мочеиспуска�
ние в норме.

Исследование было выполнено в соответ�
ствии с принципами Хельсинкской Деклара�
ции. Протокол исследования одобрен Ло�
кальным этическим комитетом (ЛЭК) всех
участвующих учреждений. На проведение
исследований было получено информирован�
ное согласие родителей.

В клиническом анализе крови отмечалось
снижение Нв до 73 г/л, эритроцитов до
2,7х1012/л, тромбоцитов до 30х109/л, ускорение
СОЭ до 21 мм/час. В динамике уровень
Нв снизился до 60 г/л, была проведена пов�
торная гемотрансфузия. Была заподозрена
апластическая анемия. В миелограмме отмеча�
лось малое количество клеточных элементов
и незначительное раздражение эритронор�
мобластического ростка кроветворения. Мега�
кариоциты — малое количество, зрелые
без свободно лежащих тромбоцитов. Трепано�
биоптат костного мозга — морфологическая
картина наиболее соответствует апластической
анемии. Группа крови — А (II) Rh+. 

Мочевина крови, креатинин крови, функ�
циональные пробы печени, сахар крови,
острофазовые показатели, свободный Нв,
сывороточное железо, К, Nа, мочевая кислота
крови, сахар мочи, копрограмма, 17�ОН�проге�
стерон, свободный тироксин, инсулинопо�
добный фактор роста, витамин В12, фолиевая
кислота — в пределах нормы. ПЦР к герпесу
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6 типа и ВЭБ — пол., к ЦМВ — отр.
Анализ крови на РМП маркеры вирусных гепа�
титов В и С, ВИЧ — отр. В протеинограмме —
гипопротеинемия, гипоальбуминемия, гипер�
гаммаглобулинемия — 426,4 пг/мл (N —
192–663). Эритропоэтин — 1004 МЕ/мл
(норма — 4,3–29). Клубочковая фильтрация
снижена (56,7 мл/мин при норме 130–140),
уровень цистатина С умеренно повышен
(1,25 мг/л), что свидетельствует о нарушении
фильтрационной функции почек.    

Магнитно�резонансная томография голов�
ного мозга — очаговой патологии вещества
головного мозга и патологических объемных
образований не выявлено. Специфических
феноменов на ЭЭГ не выявлено. Рентгено�
графия органов грудной клетки, ЭКГ, УЗИ
органов брюшной полости без патологии.
Определяется функционирующее овальное
окно, ложная хорда в полости левого желу�
дочка, дефект межпредсердной перегородки,
данных за легочную гипертензию нет; гипопла�
зия щитовидной железы, агенезия левой почки,
яички в пахово�мошоночной области не лоци�
руются. Рентгенография верхних конечностей
— в задне�передней проекции костный возраст
соответствует возрасту 2–3 года. Проба
с митомицином С: по результатам проведенно�
го исследования выявлен повышенный уровень
ломкости хромосом, который может опреде�
ляться при анемии Фанкони. Количество
выявленных аберраций наиболее соответствует
возможной мозаичной форме. Молекулярно�
цитогенетическое исследование костного мозга
(FISH) не выявило хромосомных нарушений.

Ребенок консультирован невропатологом,
эндокринологом, нефрологом, инфекциони�
стом, генетиком.

Проведено лечение: трансфузия эритроци�
тов №3 10 мл/кг, тромбоцитов №7 10 мл/кг,
сандиммун 50 мг/сут, затем данабол 1,25–2,5 мг
через день в течение 14 дней, тироксин
25 мкг/сутки. На фоне приема данабола
отмечалось развитие токсического гепатита,
выраженное повышение азотистых шлаков,
нарушение общего состояния в виде агрессии,
снижения аппетита, нарастание панцитопении
в динамике, в связи с чем препарат был отменен
и вновь назначен сандиммун.

Проведено типирование родственников
ребенка для возможности проведения транс�
плантации костного мозга — выявлено два
родственных донора (брата). В 2016 г. консуль�
тирован завотделения трансплантации костно�
го мозга (г. Киев): пациент имеет показания
к аллогенной трансплантации гемопоэтических
стволовых клеток (алло�ТГСК) и в первую оче�
редь — от HLA�идентичного семейного донора.
Однако на сегодняшний день по результатам
уже проведенных исследований пациент имеет
и абсолютные противопоказания к проведению
алло�ТГСК (не столько непосредственно
к алло�ТГСК, сколько к миелоаблятивному
режиму предтрансплантационного кондицио�
нирования, который является единственно воз�
можным при анемии Фанкони). Абсолютными
противопоказаниями к алло�ТГСК на данный
момент являются резко выраженная гипо�
трофия (в 5 лет ребенок весит 10 кг при мини�
мально допустимой массе тела 14,8 кг; оптимум —
20 кг), снижение клубочковой фильтрации
более чем в два раза от нижней границы нормы
(56,7 мл/мин. против 130–140 в норме) и
активная HHV�6 инфекция (по данным ПЦР).

В настоящее время получает тироксин
25 мкг 1 раз в сутки утром натощак, холосас
1/4 ч. л. 3 раза в сутки внутрь, карболайн 1 ч. л.
3 раза в сутки внутрь, галстена 4 капли
3 раза в сутки, тиотриазолин по 1/4 таб. 2 раза
в сутки. 

Выводы

1. На сегодняшний день критериями диаг�
ноза анемии Фанкони являются данные, под�
тверждающие гиперчувствительность клеток
больных к митомицину С или к DEB, или
данные молекулярного анализа комплемен�
тарной группы на основе анализа имеющихся
мутаций гена.

2. Постановка диагноза анемии Фанкони
требует проведения тщательной дифферен�
цировки с другими формами апластической
анемии. 

3. Излечения гематологического синдрома
при анемии Фанкони можно добиться только
с помощью алло�ТГСК.

Авторы заявляют об отсутствии конфлик�
тов интересов.
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•• HANDS�ON TRAINING COURSE 1
Training of vacuum, forceps, and shoulder dystocia
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Neonatal Resuscitation
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Post Partum Hemorrhage

• Setting the scene of birth in Europe
• Women centred care
• Induction and augmentation of labour
• Labour in specific situations

• Intrapartum clinical targets
• Maternal morbidities & mortality
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