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Захворювання, пов’язане із MYH9 (MYH9-related disease (MYH9-RD), — це аутосомно-домінантна спадкова тромбоцитопенія, спричи-
нена мутаціями гена MYH9 із характерними лабораторними ознаками, як наявність гігантських тромбоцитів, і базофільними цитоплаз-
матичними включеннями в нейтрофілах (схожих на тільця Деле). У хворих із MYH9-RD існує високий ризик розвитку глухоти, катаракти 
та ниркової дисфункції, що найчастіше виникають у дорослому віці. Кількість тромбоцитів у пацієнтів із MYH9-RD коливається від тяжкої 
тромбоцитопенії до майже нормальних значень, хоча зазвичай вона є стабільною. Схильність до геморагічних ускладнень корелює  
з кількістю тромбоцитів і зазвичай відсутня або обмежується незначними кровотечами в пацієнтів із нетяжкою тромбоцитопенією. 
Проте за постійної кількості тромбоцитів <50×109/л може призводити до спонтанних і потенційно небезпечних для життя кровотеч. 
Мета — описати клінічний випадок захворювання, спричиненого гетерозиготною мутацією в гені MYH9 з акцентуванням уваги на 
важливості генетичних тестів для остаточної верифікації хвороби.
Клінічний випадок. Описано особливості діагностики захворювання, спричиненого гетерозиготною мутацією в гені MYH9, у 16-річ-
ного хлопця. Упродовж життя прояви геморагічного синдрому в дитини були помірними (періодично спостерігалася незначна кіль-
кість синців на шкірі, на які батьки не звертали особливої уваги, під час чищення зубів — кровоточивість з ясен), аналізи крові дитині  
виконувалися зрідка, без визначення кількості тромбоцитів. У хлопця внаслідок травми виник перелом променевої кістки зі зміщенням. 
Лікар-ортопед-травматолог провів операцію обмеженої репозиції кісткових фрагментів із подальшою імплантацією спиці для правиль-
ного зрощення кісток без ускладнень. У результатах ЗАК виявлено тромбоцитопенію, що й спонукало скерувати дитину на консульта-
цію до гематолога. За результатами обстеження в Західноукраїнському спеціалізованому дитячому медичному центрі (м. Львів) в апа-
ратному підрахунку гемограми виявлено зниження кількості тромбоцитів становила (22,0–30,0×109/л), мікроскопічний перерахунок 
тромбоцитів — 147,0–156,0×109/л, уся популяція тромбоцитів представлена макроформами із середнім обсягом тромбоцитів 14,9 fl. 
Виявлено добру агрегацію тромбоцитів із рістоцитином та знижену агрегацію з епінефрином, арахідоною кислотою, та аденозином. 
Верифікацію кінцевого діагнозу захворювання, пов’язаного із MYH9, спричиненого гетерозиготною мутацією в гені MYH9, проведено 
за допомогою секвенування геному. 
Отже, застосування методики секвенування геному може сприяти ранній діагностиці cпадкової макротромбоцитопенії, спричиненої 
гетерозиготною мутацією в гені MYH9. 
Дослідження виконано відповідно до принципів Гельсінської декларації. На проведення досліджень отримано інформовану згоду бать-
ків, дитини.
Автори заявляють про відсутність конфлікту інтересів.
Ключові слова: макротромбоцитопенія, гетерозиготна мутація в гені MYH9, секвенування геному, діти.
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MYH9-related disease (MYH9-RD) is an autosomal dominant hereditary thrombocytopenia caused by mutations in the MYH9 gene with  
characteristic laboratory features — the presence of giant platelets and basophilic cytoplasmic inclusions in neutrophils (similar to Dele bodies). 
Patients with MYH9-RD are at high risk for deafness, cataracts, and renal dysfunction, most often occurring in adulthood. Platelet counts in 
patients with MYH9-RD range from severe thrombocytopenia to near-normal values, although they are usually stable. Propensity for hemor-
rhagic Complications correlate with platelet count and are usually absent or limited to minor bleeding in patients with mild thrombocytopenia,  
but may lead to spontaneous and potentially life-threatening bleeding with persistent platelet counts <50×109/l.
Purpose — to describe a clinical case of a disease caused by a heterozygous mutation in the MYH9 gene with an emphasis on the importance 
of genetic tests for the final verification of the disease.
Clinical case. Features of diagnosis caused by a heterozygous mutation in the MYH9 gene in a 16-year-old boy are described. Through-
out the child's life, the manifestations of the hemorrhagic syndrome were moderate (periodically a small number of bruises on the skin,  
to which the parents did not pay much attention, bleeding from the gums when brushing the teeth), the child’s blood tests were performed 
occasionally without determining the number of platelets. The boy suffered a displaced radius fracture as a result of the injury. The orthopedic 
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Вступ

Тромбоцитопенія часто є гематоло-
гічним симптомом при різних захво- 
рюваннях, що відрізняються як па-

тогенетично, так і клінічно, а це зумовлює  
розширений діагностичний пошук. Встанов-
лення справжніх причин тромбоцитопенії має  
важливе значення, оскільки тактика ведення 
хворих може суттєво різнитися. Дослідження 
мазка периферичної крові досі залишається 
важливим діагностичним методом при тром-
боцитопенії, оскільки дає змогу правильно  
та ретельно оцінити морфологію клітин усіх 
паростків кровотворення з визначенням  
необхідного напряму диференційно-діагно-
стичного пошуку. Важливе діагностичне 
значення при тромбоцитопенії має розмір 
тромбоцитів. Виявлення однотипної фракції тром-
боцитів великого розміру передбачає наявність  
спадкової макротромбоцитопенії. Захворюван-
ня, пов’язане з MYH9 (MYH9-RD), — це спад-
кова патологія з наявністю гігантських форм 
тромбоцитів. Усі пацієнти, уражені MYH9-RD, 
від народження мають тромбоцитопенію, яка 
може призводити до різного ступеня гемора-
гічних проявів [9,10,29,30]. У більшості осіб 
упродовж життя розвиваються один або кіль-
ка додаткових екстрагематологічних проявів  
захворювання, у тому числі нейросенсорна 
втрата слуху, захворювання нирок, передстаре-
ча катаракта і/або підвищення рівня печінкових 
ферментів [2,10,19,20].

Нижче описано клінічний випадок захворю-
вання, спричиненого гетерозиготною мутацією 
в гені MYH9, у шістнадцятирічного хлопця.  
Дослідження виконано відповідно до прин-
ципів Гельсінської декларації. На проведення 
досліджень отримано інформовану згоду бать-
ків, дитини.

Мета дослідження — показати важливість 
правильного трактування результатів загаль-
ного аналізу крові (ЗАК), вміння інтерпретації 
усіх отриманих показників із застосуванням  
гематологічного аналізатора та з обов’язко-
вим мікроскопічним підрахунком гемограми,  
що може наблизити лікаря до встановлення 
правильного діагнозу та акцентувати увагу на 
важливості генетичних тестів для остаточної 
верифікації хвороби.

Клінічний випадок
До дитячого гематолога звернувся у лютому 

2023 року 16-річний пацієнт із приводу тром-
боцитопенії на гемограмі. У хлопця внаслі-
док травми виник перелом променевої кістки  
зі зміщенням. Лікар-ортопед-травматолог 
провів операцію обмеженої репозиції кісткових 
фрагментів із подальшою імплантацією спи-
ці для правильного зрощення кісток. Під час 
проведення ЗАК виявлено тромбоцитопенію 
<30×109/л (два аналізи проведено поспіль  
у різних лабораторіях), що й спонукало ске-
рувати дитину на консультацію до гематоло-
га. Слід зазначити, що оперативне втручання  
не супроводжувалося надмірною кровото-
чивістю. З анамнезу життя відомо, що дитина 
росла та розвивалася добре, часто не хворіла. 
Упродовж життя спостерігалася помірна кіль-
кість синців на шкірі, на які батьки не звертали  
особливої уваги. Хлопець відзначає кровото-
чивість з ясен при чищенні зубів. Із медичної 
документації виявлено, що під час планових 
медоглядів або за потреби виконувався ЗАК 
без підрахунку тромбоцитів (Тр). Зі слів ма-
тері, сімейний анамнез не обтяжений, у відо-
мих родичів немає вад розвитку, схильності  
до кровотеч, патології слуху, зору та нирок.  
За результатами огляду гематологом стан ди-
тини задовільний. На шкірі нижніх кінцівок  

traumatologist performed an operation of limited reposition of bone fragments followed by implantation of a needle for proper bone fusion with-
out complications. During a general blood test, thrombocytopenia was detected, which prompted the child to be consulted by a hematologist. 
During the examination at the Western Ukrainian Specialized Pediatric Medical Center, Lviv, it was noted in the hardware count of the hemogram 
that the number of platelets was 22.0–30.0×109/l, the microscopic count of platelets was 147.0–156.0×109/l, the entire population of platelets 
was represented by macroforms with mean platelet volume 14.9 fl. We found good aggregation of platelets with ristocytin, and reduced aggre-
gation with epinephrine, arachidonic acid, and adenosine. Verification of the final diagnosis of MYH9-RD caused by a heterozygous mutation in 
the MYH9 gene occurred by genome sequencing. 
Therefore, the application of the genome sequencing technique can contribute to the early diagnosis of hereditary macrothrombocytopenia 
caused by a heterozygous mutation in the MYH9 gene.
The research was carried out in accordance with the principles of the Helsinki Declaration. The informed consent of the patient was obtained 
for conducting the studies.
No conflict of interests was declared by the authors.
Keywords: macrothrombocytopenia, heterozygous mutation in the MYH9 gene, genome sequencing, children.
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і в правій клубовій ділянці наявні поодинокі 
геморагічні висипання мікроциркуляторного 
типу — петехії та екхімози. Лімфопроліфера-
тивний синдром відсутній. 

Загальний аналіз крові: еритроцити (Ер) — 
5,46×1012/л, гемоглобін (Гб) — 149 г/л, лейко-
цити — (Ле) 8,61×109/л; лейкоцитарна формула: 
базофіли — 1%, еозинофіли — 6%, паличко- 
ядерні — 1%, сегментоядерні — 51%, лімфо-
цити — 31%, моноцити — 10%, Тр — 22×109/л,  
середній обсяг тромбоцитів (MPV — mean 
platelet volume) — 14,9 fl. Після перегляду мазка 
периферичної крові уся популяція тромбоцитів 
мала гігантські розміри у звичайній кількості 
(рис. 1 а-г). За мікроскопічним підрахунком  
Тр у мазку периферичної крові за методом 
Фоніо, їх число становило 147×109/л. Реко-
мендовано: виконати дослідження функції 
Тр, коагулограму та молекулярно-генетичне  
дослідження для виключення тромбастенії 
Гланцмана, патології Бернара Сульє, мутації  
в генах MYH9, GATA1, platetelet tуpe vWD 
та інших хвороб. Коагулограма: активований  
тромбопластиновий час — 23,6 с (норма —  
23,2–35,2 с), протромбіновий час — 14,1 с (нор-
ма — 11,0–14,0 с), протромбіновий індекс — 
91,0% (норма — 80,0–120,0%), фібриноген — 
2,7 г/л (норма — 2,0–4,0 г/л), етаноловий  
тест від’ємний. Рівень фактора коагуляції (F) 
VIII — 127,0% (норма — 50,0–180,0%), факто-
ра фон Віллебранда (ристоцетин-кофакторна  
активність) — 118,0% (норма — 70,0–150,0%).

Дослідження агрегації тромбоцитів проведе-
но в цитратній, багатій тромбоцитами плазмі,  
на агрегометрі «AggRAM». На момент до-
слідження кількість тромбоцитів становила 
156×109/л, за мікроскопним підрахунком у маз-
ку периферичної крові, оскільки переважали 
макроформи тромбоцитів. Спостерігалася зни-
жена агрегація з аденозиндифосфатом (концен-
трація — 5 мкмоль) — 37,7% (норма — >60,0%), 
з арахідоновою кислотою (концентрація —  
1 ммоль) — 5,6% (норма — >60,0%), з епінеф-
рином (концентрація — 10 мкмоль) — 19,1%  
(норма — >60,0%). Після додавання ристоцети-
ну (концентрація — 1,0 мг/мл) агрегація прохо-
дила нормально 77,1% (норма — >60,0%). Про- 
ведено повне екзомне секвенування в лабораторії 
3 billion (м. Сеул, Республіка Корея) і виявлено 
патогенний варіант у гені MYH9 у гетерозигот-
ному стані; геномна позиція: 22-36680520-C-T 
(GRCh37); ДНК: NM_002473.6:c.5521G>A; 
білок: NP_002464.1:p.Glu1841Lys. Аудіогра-

ма, офтальмологічне обстеження, біохімічний 
аналіз крові, загальний аналіз сечі в пацієнта 
на час обстеження — без змін. Батькам пацієнта 
запропоновано виконати ЗАК в умовах клініч-
ної лабораторії КНП Львівської обласної ради 
«Західноукраїнський спеціалізований дитячий 
медичний центр» з переглядом під мікроско-
пом мазків їхньої периферичної крові з метою 
виявлення потенційного носія хвороби. Батьки  
дитини відхилили пропозицію.

Обговорення
Спадкові тромбоцитопенії (СТ) — це гете-

рогенна група рідкісних захворювань, на які  
припадає близько 5% усіх ізольованих тром-
боцитопеній, що виявляються від народження. 
При СТ спостерігається зниження кількості 
тромбоцитів і геморагічні ускладнення різного 
ступеня. СТ можна класифікувати за різними 
ознаками: типом успадкування, певним моле-
кулярно-генетичним дефектом, механізмом 
розвитку, розміром тромбоцитів (нормальні, 
великі, маленькі), наявністю інших клінічних 
проявів (відсутність променевої кістки, ниркова  
недостатність, глухота, катаракта) і лабора-
торних показників (мікроцитоз еритроцитів, 
включення в нейтрофілах, тести на функцію 
тромбоцитів, визначення мультимерів фак-
тора Віллебранда тощо) [3,4,14,17]. Однією 
з нозологічних груп СТ є MYH9-асоційована 
спадкова тромбоцитопенія, що поєднує чоти-
ри захворювання, відомі раніше під такими 
назвами: аномалія Мея-Хегглина, синдром 
Фехтнера, синдром Епштейна, синдром Се-
бастьяна. Ці захворювання характеризували-
ся тромбоцитопенією з великими або гігант-
ськими тромбоцитами і диференціювалися  
на підставі наявності включень, схожих на тіль-
ця Деле в нейтрофілах, та комбінації інших 
клінічних проявів — глухоти, нефропатії, ката-
ракти [2,11,15,16,19,20,21,23,29,30]. Ґрунтую-
чись на фенотипічних ознаках і наявності вклю-
чень у нейтрофілах, які могли не виявлятися 
у мазках крові, ці захворювання було досить 
складно диференціювати. Клінічні ознаки при 
цих синдромах можуть розвиватися протягом 
життя і різнитися навіть у членів однієї сім’ї. 
За результатами молекулярно-генетичного  
обстеження сімей із цими синдромами виявля-
лися специфічні мутації в гені MYH9. Порушен-
ня слуху (селективна недостатність високих 
тонів) і катаракта діагностувалися відповідно 
у 83% і 23% пацієнтів. У них спочатку діагно-
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стувалася аномалія Мея–Хеггліна або синдром 
Себастьяна. Патології нирок, такі як гематурія  
і протеїнурія, відмічалися не лише в пацієнтів,  
у яких встановлено синдром Фехтнера і син-
дром Епштейна, але й у тих, у яких верифіковано 
аномалію Мея–Хеггліна і синдром Себастьяна. 
Такі клінічні спостереження дали змогу M. Seri 
(2003) дійти висновку, що аномалія Мея–Хег-
гліна, синдром Себастьяна, синдром Фехтнера  
і синдром Епштейна не є різними одиницями,  
а радше — єдиним захворюванням із безпере-
рвним клінічним спектром, який варіюється  
від легкої макротромбоцитопенії з лейкоцитар-
ними включеннями до тяжкої форми, усклад-
неної втратою слуху, катарактою і нирковою 
недостатністю. Таким чином, ці чотири схожі 
синдроми об’єднано в одну нозологічну гру-
пу, що включає усі гетерогенні варіанти не-
залежно від наявності включень у нейтрофі-
лах або клінічних проявів [30]. Для цієї нової 
нозологічної одиниці запропоновано термін  
«захворювання, пов’язане з MHY9», який кра-
ще інтерпретує останні знання в цій галузі  
та визначає усіх пацієнтів із ризиком розвит-
ку дефектів нирок, слуху або зору [1,6,19,20].  
Захворювання має аутосомно-домінантний тип 
успадкування і розвивається внаслідок мутацій 
у гені MYH9, що кодує синтез тяжкого ланцюга 
нем’язового міозину IIA (heavy chain nonmuscle 
myosin — НММ-IIA). Відомо кілька ізоформ 
нем’язових міозинів людини (мотопротеїнів): 
НMM-IIА, НMM-IIВ, НMM-IIС, відповідаль-
них за підтримання форми та мобільність 
клітин. НMM-IIA — структурний елемент ци-
тоскелета мегакаріоцитів, тромбоцитів, лейко-
цитів і клітин деяких інших тканин — вушних 
раковин, ниркових клубочків, кришталика ока 
[1,19,20]. Ген MYH9, що кодує синтез моле-
кули НММ-IIА, розташований на хромосомі 
22q12-13 і складається з 41 екзону: перший ек-
зон — некодуючий; екзони 2–19 кодують синтез  
моторного домену; екзон 20 — проміжного до-
мену; екзони 21–40 кодують хвостовий домен. 
Описано 49 різних мутацій у 14 екзонах; у 6 з них 
(екзони 2, 17, 27, 31, 39, 41) мутації трапляються 
найчастіше. У разі розвитку мутацій у моторно-
му чи хвостовому доменах порушується функ-
ціональна активність мотопротеїну, унаслідок 
порушується скорочувальна і секреторна функ-
ція клітини, передчасно вивільняються великі 
молоді тромбоцити з кісткового мозку, розви-
ваються інші негематологічні прояви (глухота, 
нефропатія, катаракта) [1,4,9,10,11,17,26,27,33]. 

Існує думка про наявність генотип-фенотипних 
кореляцій при MYH9-RD. Так, мутації в мотор-
ному домені (екзони 2, 17) частіше асоціюються 
з тяжкою тромбоцитопенією та розвитком неге-
матологічних проявів, ніж мутації у хвостовому 
домені (екзони 27, 31, 39, 40) [1,2,17,25,31,35,36]. 
Поширеність MYH9-RD в Італії оцінюється  
в діапазоні 1:300 000 — 1:400 000. У всьому світі 
зареєстровано понад 300 родоводів MYH9-RD 
[20]. MYH9-RD діагностується в майже 65%  
випадків за наявності в сім’ї хворого роди-
ча, у 35% виникають спорадичні генетичні  
мутації. Кожне наступне покоління пацієнтів  
із MYH9-RD має 50% імовірності успадкування 
патогенного варіанта MYH9. Після виявлення 
патогенного варіанта MYH9 у родині можливе 
пренатальне генетичне тестування у вагітних 
із підвищеним ризиком народження дитини 
з MYH9-RD [1,20]. Враховуючи отриману від 
матері пацієнта інформацію про сімейний ана-
мнез, не виключено, що у хворого є спорадична 
мутація MYH9, однак отримати лабораторного 
підтвердження нам не вдалося.

У пацієнтів із MYH9-RD від народження 
можливе ізольоване зниження кількості тром-
боцитів різного ступеня виразності та великі 
або гігантські форми тромбоцитів (діаметр 
тромбоцитів — понад 3,7 мкм і/або наявність 
понад 40% тромбоцитів діаметром понад  
3,9 мкм — це половина діаметра еритроцита). 
У разі застосування автоматичних гематоло-
гічних аналізаторів клітини розпізнаються  
за розміром. А великі або гігантські Тр апаратом 
можуть бути помилково класифіковані як ери-
троцити, а отже, число Тр аналізатор рахує як 
знижене. З цієї ж причини не завжди можна до-
стовірно оцінювати розміри тромбоцитів MPV, 
інколи гематологічний аналізатор взагалі не ви-
раховує цього показника. Тому для правильної 
оцінки кількості та розмірів Тр потрібен їх візу-
альний підрахунок у мазку периферичної крові 
[24]. В описаному нами клінічному випадку  
за результатами апаратного підрахунку гемо-
грами число Тр становило 22,0–30,0×109/л,  
а за результатами мікроскопічного перерахунку 
Тр — 147,0–156,0×109/л, уся популяція тром-
боцитів була представлена макроформами із 
середнім обсягом тромбоцитів 14,9 fl. Частина 
гігантських Тр мала розмір еритроцитів, а знач-
на частина тромбоцитів перевищувала розміри 
еритроцитів (рис. 1 а-г). 

За даними низки публікацій, після мікро-
скопічного перегляду мазків периферичної 
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крові, пофарбованих за Романівським–Гімзе,  
у 15–84% пацієнтів у нейтрофілах виявляються 
специфічні цитоплазматичні включення (біл-
кові агрегати аномального білка HMM-IIA) 
різної форми (круглі, овальні, веретеноподібні) 
і розмірів, схожі на тільця Деле [1,2,24]. Проте 
не завжди цитолог може їх виявити через дріб-
ні розміри. Наявність типових білкових агре-
гатів аномального білка HMM-IIA у цитоплазмі 
нейтрофілів є патогномонічною ознакою для 
підтвердження діагнозу. Переглядаючи мазки 
периферичної крові, нам не вдалося верифіку-
вати такі специфічні включення в цитоплазмі 
нейтрофілів. 

Учені стверджують, що дослідження агре-
гації тромбоцитів, їхньої функціональної  
активності за допомогою проточної цитометрії 
та пункція кісткового мозку при MYH9-RD не 
мають діагностичного значення, але можуть 
бути корисними для диференційної діагно-
стики в деяких клінічних випадках. Зазвичай  
у кістковому мозку немає змін у мегакаріоци-
тарному паростку, кількість мегакаріоцитів  
із нормальною морфологією нормальна або не-
значно збільшена [32]. Нами проведено дослі- 
дження на агрегаційну здатність Тр і виявлено 

добру агрегацію тромбоцитів із рістоцитином та 
знижену агрегацію з епінефрином, арахідоно-
вою кислотою та аденозином (рис. 2).

Аспіраційна біопсія кісткового мозку не про-
водилася. B. Utsch та співавт. (2006) повідо-
мили про новонароджену дівчинку з діагнозом 
синдрому Епштейна, яка мала гетерозиготну 
мутацію в гені MYH9. Клінічно в неї не вияви-
ли глухоти або нефриту, хоча автори припусти-
ли, що згодом такі зміни виникнуть, але лабо-
раторно виявлялися макротромбоцитопенія  
та порушення агрегаційної функції Тр з адено-
зиндифосфатом і адреналіном. У дитини вияв-
лено множинні стигми: діастаз симфізу, епіспа-
дичну відкриту уретральну борозну, роздвоєння 
клітора і малих статевих губ, відкриту пластин-
ку сечового міхура та подвоєння піхви [32].

Діагноз MYH9-RD підозрюють на підставі 
гематологічних ознак і можливого зв’язку  
з екстрагематологічними проявами. Клінічні 
прояви хвороби досить гетерогенні. Тяжкість 
перебігу геморагічного синдрому найчастіше 
корелює з числом Тр. Кровотечі, що загрожують 
життю, розвиваються нечасто, описані лише 
поодинокі випадки спонтанних внутрішньоче-
репних крововиливів [1]. Прояви геморагічного 

а                                                                        б

в                                                                                    г
Рис. 1 а–г. Мікроскопічне дослідження мазка периферичної крові. Популяція тромбоцитів представлена макроформами 
розміру еритроцитів, значна частина тромбоцитів перевищує розміри еритроцитів
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синдрому спостерігаються від легкого утворен-
ня синців, кровотеч після хірургічних маніпу-
ляцій, травм, застосування препаратів, що по-
рушують агрегацію тромбоцитів, до спонтанних 
кровотеч [16,21]. 

D.J. Rabbolini та співавт. (2018) відзначають 
часте встановлення помилкового діагнозу цьо-
го захворювання як імунної тромбоцитопенії з 
подальшим неправильним лікуванням. Особли-
вості, що призводять до неправильного діагно-
зу, включають відсутність сімейного анамнезу 
через появу мутацій de novo у 20–35% випад-
ків; симптоми кровотечі, які часто є легкими і 
не завжди повідомляються в дитинстві; нездат-
ність автоматизованих лічильників достовірно 
оцінити кількість Тр та їхній розмір (MPV) че-
рез наявність гігантських тромбоцитів; патогно-
монічні включення нейтрофілів, які не завжди 

добре видно на мазках крові, забарвлених за Ро-
мановським–Гімзе [23]. 

У хворих на MYH9-RD упродовж жит-
тя реєструються один або кілька додаткових 
екстрагематологічних проявів захворюван-
ня, у тому числі нейросенсорна втрата слуху,  
нефропатія, пресенільна катаракта і/або гіпер-
трансфераземія [20,21]. У половини пацієнтів 
із MYH9-RD спостерігається підвищення печін-
кових ферментів у сироватці крові без ознак 
печінкової недостатності [19]. Як рання ознака 
ураження нирок у хворих фіксується в загаль-
ному аналізі сечі протеїнурія та мікрогематурія 
[6,7]. В описаному нами випадку показники 
печінкових ферментів, загальний аналіз сечі  
на час обстеження хворого були в межах вікової 
норми. За результатами аудіометрії характерне 
зниження слуху може виявлятися вже в перші 

Рис. 2. Дослідження агрегації тромбоцитів. Виявлено знижену агрегацію з аденозиндифосфатом, арахідоновою кислотою та 
епінефрином, водночас нормальну – з ристоцетином
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10 років життя пацієнта та швидко прогресу-
вати з роками [1,22,34]. Нейросенсорна глухо-
та виникає в дорослому віці у 80–85% хворих. 
У близько 50% середній вік початку захворю-
вання становить 31 рік. Початок втрати слуху 
розподіляється рівномірно з першого по шосте 
десятиліття. Серед осіб, у яких розвивається 
втрата слуху, 36% відчувають це до 20 років, 
33% — у віці від 20 до 40 років, 31% — після 
40 років життя. Ниркове ураження спостері-
гається в третини пацієнтів. У 25% середній 
вік ураження нирок при MYH9-RD становить  
27 років. У більшості з цих осіб серйозне ура-
ження нирок розвивається в перші 20 років жит-
тя та в 70% випадків прогресує до термінальної 
стадії ниркової недостатності протягом кількох 
років. Перші прояви нефропатії — протеїнурія 
та мікрогематурія, проте гематурія може бути 
як прояв тромбоцитопенії [1,6,7,20,22,28].  
У деяких випадках ураження нирок може ви-
никнути пізніше і/або повільніше прогресувати. 
Катаракта зазвичай розвивається у 16–20% па- 
цієнтів, середній вік на момент реєстрації —  
37 років, однак є повідомлення і про вроджену 
катаракту. Найчастіше виявляється білатераль-
не ураження, яке згодом прогресує [20].

Для уточнення молекулярного походження 
захворювання проводиться молекулярно-гене-
тичне обстеження [10,20,25,27]. 

Клінічне лікування пацієнтів із MYH9-RD  
з помірною і тяжкою тромбоцитопенією  
є складним через рідкісність захворювання  
і відсутність загальноприйнятих терапевтич-
них рекомендацій. Це особливо важливо в разі 
спонтанних епізодів кровотечі і/або необхід-
ності хірургічного втручання. Основою терапії 
пацієнтів із MYH9-RD є мультидисциплінарне 
лікування гематологами, нефрологами, отола-
рингологами та офтальмологами. Пацієнтам  
із MYH9-RD, як іншим хворим на СТ, слід уни-
кати травмонебезпечних ситуацій, застосування 
препаратів, що порушують агрегацію тромбо-
цитів і коагуляцію. Лікарям необхідно уважно 
вивчати інструкції щодо застосування медика-
ментів перед призначенням. Необхідна також 
попередня підготовка інвазивних маніпуляцій. 
При тяжкій тромбоцитопенії може знадобити-
ся лікування, спрямоване на зупинку кровотеч.  
У разі розвитку серйозних профузних кровотеч 
перед великими оперативними втручаннями 
важливо проводити замісні трансфузії тромбо-
концентрату. З метою запобігання алоімунізації 
доцільно проводити трансфузії НLA-сумісних 

Тр. У разі помірної кровотечі буває ефективною 
місцева терапія: тампонування при носовій кро-
вотечі, ушивання травматичних або хірургіч-
них ран, застосування компресійних пов’язок. 
У деяких випадках при кровотечах зі слизових 
оболонок або шлунково-кишкових кровоте-
чах застосовують системні антифібринолітичні 
препарати — транексамову або амінокапроно-
ву кислоти, при менорагії можлива специфіч-
на гормонотерапія [23,37]. Десмопресин слід  
з обережністю призначати при гіпертонії, брон-
хіальній астмі, тиреотоксикозі та нефриті та 
не призначати дітям віком до 2 років, оскільки 
препарат викликає затримку рідини в організмі.  
У фахових публікаціях є повідомлення  
про клінічний досвід застосування в пацієнтів із 
MYH9-RD з клінічними проявами тяжкої тром-
боцитопенії препаратів із групи міметиків ендо-
генного тромбопоетину (ЕТПО), що стимулю-
ють продукцію Тр з мегакаріоцитів у кістковому 
мозку. Роміплостім (Енплейт®, Aмджен, Нідер-
ланди), парентеральна форма міметиків ЕТПО, 
успішно застосовується з метою підвищення 
рівня Тр перед плановим оперативним втручан-
ням у дорослих; ельтромбопаг (Револад®, Но-
вартіс, Швейцарія), пероральна форма ЕТПО, 
показав свою ефективність за профілактичного 
його призначення перед оперативним лікуван-
ням у дорослих і дітей із MYH9-RD [5,13].

У низці випадків пацієнтам із MYH9-RD 
може знадобитися також терапія негематологіч-
них проявів. За необхідності проводять хірур-
гічне видалення катаракти. При нейросенсорній 
втраті слуху хворим проводять слухопротезу-
вання. Сучасну методику відновлення слуху  
з кохлеарною імплантацією успішно застосову-
ють у лікуванні пацієнтів із MYH9-RD [16,20]. 
З метою профілактики прогресування ниркової 
недостатності на ранніх стадіях хвороби призна-
чають інгібітори ангіотензин-перетворюючо-
го ферменту [1,2]. При прогресуючій нирковій  
недостатності може знадобитися замісна нирко-
ва терапія та трансплантація нирок [8,15]. 

Висновки
Тромбоцитопенія може бути ізольованим 

захворюванням, ускладненням лікування або 
входити до симптомокомплексу різних захво-
рювань. Для лікаря дуже важливо визначити 
причини тромбоцитопенії, аби почати можливу 
терапію для усунення або профілактики гемо-
рагічних ускладнень. Спадкова макротромбо-
цитопенія, спричинена гетерозиготною мута-
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цією в гені MYH9, є рідкісним захворюванням. 
Запідозрити його можна за низкою клінічних 
і лабораторних ознак: за хронічного перебігу 
тромбоцитопенії, що не відповідає на специ- 
фічну терапію для імунної тромбоцитопенії,  
та в разі виявлення великих і/або гігантсь-
ких форм тромбоцитів у мазку периферичної 
крові. За результатами отримання чітких даних 
сімейного анамнезу наявність у пацієнта або  
членів його сім’ї негематологічних симптомів, 
таких як нейросенсорна втрата слуху, несеніль-
на катаракта і наявність хронічного захворю-
вання нирок, має важливе діагностичне зна-
чення. Своєчасна діагностика цього рідкісного  

захворювання є дуже важливою для вибо-
ру адекватної тактики ведення пацієнтів.  
Остаточна верифікація діагнозу можлива  
за допомогою молекулярно-генетичного аналі-
зу. Секвенування геному є потужним діагно-
стичним методом для виявлення певних гене-
тичних дефектів. Тема публікації є актуальною 
для повсякденної практики сімейних лікарів, 
педіатрів, лікарів різних спеціальностей, оскіль-
ки правильне трактування показників гемогра-
ми пацієнтів із тромбоцитопенією є дуже важ-
ливим.
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