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Синдром Швахмана–Даймонда (Shwachman–
Bodian–Diamond Syndrome, SBDS, Shwach-

man–Diamond Syndrome, SDS) – редкое заболева-
ние, наследуемое по аутосомно-рецессивному типу, 
характеризующееся внешнесекреторной недоста-
точностью поджелудочной железы, изменениями 
скелета и недостаточностью костного мозга с повы-
шенным риском развития миелодисплазии и ост-
рого миелобластного лейкоза [1]. По предваритель-
ным оценкам, частота возникновения заболевания 
составляет 1:76 тыс. населения [2].

Причиной заболевания служит мутация гена 
SBDS (Shwachman–Bodian–Diamond syndrome), 
расположенного на длинном плече хромосомы 7, 

в регионе 7qll.21 [3]. Ген SBDS назван в честь амери-
канского врача H. Shwachman, британского офталь-
молога М. Bodian и американского педиатра L. Dia-
mond, которые сообщили о синдроме в 1964 г. [4]. 
Однако C. Nezelof и M. Watchi [5] впервые описали 
этот синдром как «врожденный липоматоз поджелу-
дочной железы» в 1961 г. у двух детей с внешнесекре-
торной недостаточностью поджелудочной железы 
и лейкопенией.

Ген SBDS кодирует белок SBDS, который 
широко экспрессируется в различных тка-
нях [6]. Белок находится преимущественно 
в ядрышке и участвует в нормальном функциони-
ровании рибосом, амплификации центросом и лей-
кемогенезе. В то же время функция белка SBDS 
изучена недостаточно. Известно, что при синдроме 
Швахмана–Даймонда в поджелудочной железе 
происходит жировая замена ацинарных клеток, 
что приводит к экзокринной недостаточности. 
Цитопения обусловливает стрессовый гемопоэз 
в костном мозге, что объясняет повышенный уро-
вень гемоглобина F [7, 8].

Пациенты с синдромом Швахмана–Даймонда 
обращаются к врачу преимущественно в связи 
с внешнесекреторной недостаточностью под-
желудочной железы (стеаторея, мальабсорбция, 
дефицит жирорастворимых витаминов) и гемато-
логическими аномалиями; другие проявления 
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встречаются реже. Симптомы недостаточности 
поджелудочной железы стихают с возрастом у боль-
шинства пациентов.

Лейкопения приводит к рецидивирующим вирус-
ным и бактериальным инфекциям (синусит, пнев-
мония, остеомиелит, сепсис). Из-за тромбоцитопе-
нии может появиться кровотечение, иногда опасное 
для жизни. Кроме того, у 80% пациентов наблюда-
ется макро- или нормоцитарная анемия. 

Еще одним признаком заболевания служат анома-
лии скелета. К ним относятся низкий рост, аномалии 
грудной клетки, смещение эпифиза бедренной кости, 
деформации позвоночника и пальцев.

Клинический случай. Девочка Х., 11 мес, впервые 
поступила в ДРКБ г. Казани с жалобами на учащенный 
(до 3–4 раз в сутки), разжиженный стул с жирным бле-
ском, плохую прибавку массы тела, задержку физиче-
ского развития. Из анамнеза жизни известно: ребенок 
от 3-й беременности, роды 1 на сроке 40 нед. Беремен-
ность протекала без особенностей. Масса при рожде-
нии 2916 г, длина 52 см. В первые полгода прибавляла 
по 500–600 г, затем по 100–200 г. С этого периода мама 
девочки начала подозревать наличие какого-то забо-
левания. Нервно-психическое развитие протекало 
с отставанием: сидит и ползает с 10 мес, ходит с 1 года 
3 мес. Прорезывание первого зуба – в 10 мес.

Впервые обратились за медицинской помо-
щью в возрасте 4 мес с жалобами на повыше-
ние температуры тела до фебрильной, гнойные 
высыпания по всему телу – госпитализирована 
в хирургическое отделение с диагнозом: множе-
ственный псевдофурункулез. В ходе обследования 
обращали я внимание изменения анализов крови: 
анемия средней степени (гемоглобин 89 г/л, эри-
троциты 3,13·1012/л), нейтропения тяжелой сте-
пени (абсолютное количество нейтрофилов 200 в 1 
мкл), повышение уровня трансаминаз (в 3–4 раза 
больше нормы), наличие нейтрального жира 
в копрограмме. После выписки девочка находилась 
под динамическим наблюдением в поликлинике 
по месту жительства, в анализах сохранялась ней-
тропения средней степени, анемия легкой степени, 
повышение уровня трансаминаз. 

В возрасте 8 мес девочка вновь поступила в ста-
ционар по месту жительства с диагнозом: гепатит 
с высокой ферментативной активностью. Первич-
ный иммунодефицит? Наследственное заболева-
ние обмена? Острый правосторонний средний отит. 
Панариций IV пальца правой кисти. Нормохромная 
анемия легкой степени. Дистрофия по типу гипотро-
фии II–III степени. В клиническом анализе крови 
определялась тяжелая абсолютная нейтропения 
(200 в 1 мкл). В биохимическом анализе выявлено 
повышение уровня трансаминаз до 250 ед/л (норма 
до 40 ед/л). Проводилась лабораторная диагностика 
вирусных гепатитов А, В и С, вируса простого гер-
песа 1-го, 2-го типов, Эпштейна–Барр вирусной 

и цитомегаловирусной инфекций, результат отри-
цательный. Исследованием образца крови методом 
тандемной масс-спектрометрии были исключены 
наследственные болезни обмена веществ. Назначена 
симптоматическая терапия (инфузионная терапия, 
гепатопротекторы, препараты железа, антибиотико-
терапия), на фоне которой состояние стабилизи-
ровалось, но лабораторные показатели оставались 
за пределами нормы. С целью уточнения диагноза 
пациентка направлена в ДРКБ Казани. 

В возрасте 11 мес девочка впервые поступила 
в педиатрическое отделение ДРКБ, находилась 
с диагнозом: гепатит высокой степени активности, 
неуточненной этиологии. Нейтропения неуточнен-
ная тяжелой степени (циклическая?). Анемия легкой 
степени. Белково-энергетическая недостаточность 
тяжелой степени. Наследственная болезнь обмена? 
По результатам заочной консультации выписки 
из истории болезни ребенка в ФГБУ «НМИЦ ДГОИ 
им. Дмитрия Рогачева» г. Москвы было рекомендо-
вано исключить синдром Швахмана–Даймонда.

В возрасте 1 года 4 мес пациентка поступила 
в ДРКБ для дальнейшей диагностики. При поступ-
лении состояние больной средней степени тяжести. 
Положение активное. Аппетит сохранен. Масса тела 
7,3 кг (–2,46 по z-score), рост 74 см (–1,52 по z-score). 
Кожные покровы бледные. Слизистая оболочка 
полости рта розовая, чистая. В легких дыхание пуэ-
рильное. Тоны сердца ясные, ритмичные. Живот 
обычной формы, слегка вздут, при пальпации безбо-
лезненный. Печень пальпируется на 1,5 см ниже края 
реберной дуги, плотная, при пальпации безболез-
ненна. Селезенка не пальпируется. Диурез не нару-
шен. Стул до 3–4 раза в сутки обильный, жидкий, 
с жирным блеском (рис. 1).

По лабораторным данным, в общем анализе 
крови: лейкоциты 3,6·109/л, нейтрофилы 13%, абсо-
лютное количество 780 клеток в 1 мкл (нейтропения 
средней степени), нормохромная анемия – эритро-
циты 3,25·1012/л, гемоглобин 102 г/л. В биохимиче-
ском анализе крови высокие показатели аланин-

Рис. 1. Стул пациентки, объяснения в тексте.
Fig. 1. Patient's stools, explanations in the text.
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аминовой и аспартатаминовой трансаминаз (АлАТ/
АсАТ) – 337/300 ед/л (норма до 40 ед/л), гипохоле-
стеринемия 2,38 ммоль/л (норма 3,1–5,18 ммоль/л), 
снижение уровня витамина D до 20,2 нг/мл. Антитела 
к аутоиммунному гепатиту не обнаружены. Пунк-
тат костного мозга гипоклеточный, полиморфный. 
Мегакариоциты в уменьшенном количестве. Имму-
нограмма (гуморальное и клеточное звено) в пределах 
нормы. При определении уровня панкреатической 
эластазы-1 в кале обнаружена тяжелая экзокринная 
недостаточность поджелудочной железы (уровень 
23 мкг/г при норме более 200 мкг/г). Для исключе-
ния муковисцидоза проведен потовый тест, резуль-
тат отрицательный. Кроме того, исключались воспа-
лительные заболевания кишечника, кальпротектин 
кала отрицательный. По данным рентгеновской 
компьютерной томографии (РКТ) органов брюшной 
полости, имеются признаки липоматоза поджелудоч-
ной железы (рис. 2). 

На основании совокупности данных: манифе-
стация заболевания в возрасте 4 мес, нейтропения 
тяжелой степени, анемия нормохромная легкой сте-
пени, лабораторно подтвержденная тяжелая экзо-
кринная недостаточность поджелудочной железы, 
белково-энергетическая недостаточность, дефи-
цит жирорастворимых витаминов, синдром цито-
лиза, носовые кровотечения в анамнезе (возможно, 
за счет дефицита витамина К), признаки липома-
тоза поджелудочной железы, по данным РКТ орга-
нов брюшной полости выставлен предварительный 
диагноз: синдром Швахмана – Даймонда. Белково-
энергетическая недостаточность тяжелой степени, 
смешанной этиологии. Для уточнения диагноза 
в лаборатории молекулярной биологии проведено 
молекулярно-генетическое исследование гена 
SBDS в лимфоцитах периферической крови мето-
дом прямого секвенирования по Сенгеру. Выявлены 
две мутации гена SBDS: 1) мутация c.183_184del-
TAinsCT в гетерозиготном состоянии, приводящая 
к возникновению преждевременного стоп-кодона

p.Lys62Ter (p.К62*) (rs113993991); данная замена 
описана в научной литературе как патогенная 
при синдроме Швахмана–Даймонда (HGMD: 
CP035464); 2) мутация c.258+2T>C (rs113993993) 
в гетерозиготном состоянии, приводящая к разру-
шению донорного сайта сплайсинга; данная замена 
описана в научной литературе (HGMD: CS030125) 
как патогенная при синдроме Швахмана–Дай-
монда. Таким образом, диагноз синдрома Швах-
мана–Даймонда подтвержден молекулярно-генети-
ческим методом.

Радикального лечения пациентов с синдромом 
Швахмана–Даймонда не существует, поэтому следует 
проводить соответствующую симптоматическую тера-
пию. Для оценки состояния поджелудочной железы, 
печени, костного мозга и скелета, а также лечения про-
явлений рекомендуется действия мультидисциплинар-
ной команды [9]. Повышенная активность печеноч-
ных трансаминаз и гепатомегалия могут наблюдаться 
при синдроме Швахмана–Даймонда, но имеют тен-
денцию к нормализации к 5 годам. У представленной 
пациентки были легкие гепатомегалия и повышение 
уровня трансаминаз. Хотя эти нарушения со време-
нем разрешаются, они могут затруднить дифферен-
циальную диагностику [10]. Нейтропения может быть 
важным ключом к постановке диагноза, особенно 
когда другие отличительные особенности заболева-
ния не выявлены [10]. Нейтропения служит наиболее 
частым гематологическим расстройством, встречаю-
щимся у 88–100% пациентов [11]. В настоящее время 
диагноз ставится клинически на основании данных 
об экзокринной недостаточности поджелудочной 
железы и гематологических нарушениях [11]. «Золо-
тым стандартом» для подтверждения диагноза син-
дрома Швахмана–Даймонда служит генетическое 
исследование [12].

Наша пациентка была проконсультирована 
командой специалистов и получила комплексное 
лечение. Назначено специализированное лечебное 
питание смесью на основе гидролизованного белка 
молочной сыворотки, имеющей в качестве жиро-
вого компонента среднецепочечные триглицериды, 
что позволяет улучшить утилизацию жира и снизить 
дозу препаратов панкреатина. Заместительная фер-
ментная терапия препаратами панкреатина показана 
пожизненно. Наиболее предпочтительны микро-
сферические формы препаратов с различной липаз-
ной активностью [12]. После консультации гастро-
энтеролога назначены панкреатические ферменты 
(2000 МЕ/сут по липазе на 1 кг массы тела в сутки). 
Все пациенты с тяжелой степенью нейтропении 
нуждаются в применении препаратов колониести-
мулирующего фактора (G-CSF). В нашем случае 
препарат применялся из расчета 3 мкг/кг по индиви-
дуальной схеме. В связи с патологией печени в виде 
синдрома цитолиза был назначен гепатопротектор – 
урсодезоксихолевая кислота из расчета 20 мг/кг/сут.

Рис. 2. РКТ органов брюшной полости: выявлены признаки
липоматоза поджелудочной железы (указано стрелкой).
Fig 2. X-ray computed tomography of abdominal organs: pan-
creatic lipomatosis indicated by an arrow).
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С целью коррекции дефицита витаминов реко-
мендовано применение витамина D в дозировке 
2000 МЕ/сут и витаминов А, Е. 

После лечения состояние пациентки улучшилось, 
уменьшилось вздутие живота, стул 1–2 раза в сутки, 
более оформлен, девочка начала прибавлять в массе 
тела. В стационаре проведена коррекция нутритив-
ного статуса, подобрана доза ферментных препаратов 
и препарата Г-КСФ. Пациентка выписана на амбула-
торный этап лечения под диспансерное наблюдение 
педиатра, гематолога и гастроэнтеролога по месту 
жительства.

Заключение

Синдром Швахмана–Даймонда относится к ред-
ким заболеваниям, поэтому диагностический поиск 
ведется достаточно долго. Наша клиника столкнулась 
с этим заболеванием впервые. Диагноз был установ-
лен достаточно рано, что улучшает качество жизни 
пациентки и прогноз заболевания. Так как син-
дром Швахмана–Даймонда – неизлечимое заболева-
ние, пациенты нуждаются в непрерывной терапии 
и активном диспансерном наблюдении гематолога, 
гастроэнтеролога в течение всей жизни. 
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