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Термін «поліцитемія» означає абсолютне або відносне підвищення гемоглобіну/гематокриту щодо референтних значень, характерне 
для кількох захворювань, пов’язаних із продукуванням організмом підвищеної кількості еритроцитів у крові. Важливо вчасно розпізна-
ти справжню поліцитемію (рolycythemia vera, PV), яка є серйозним станом і потребує спеціального лікування для контролювання над-
мірної продукції клітин крові та запобігання тромбозам чи іншим ускладненням. Вторинна поліцитемія (secondary polycythemia, SP) по-
требує з’ясування основної причини хвороби, її усунення для нормалізації показників гемограми. Кожний вид поліцитемії має 
специфічні причини та механізми розвитку, що визначає підхід до лікування та профілактики ускладнень. Тому встановлення правиль-
ного діагнозу має велике значення.
Мета – проаналізувати клінічні особливості поліцитемії та підходи до її діагностування в дітей на прикладі клінічних випадків.
Проаналізовано клінічні випадки в дітей із поліцитемією. Наведено тематичний огляд літератури. Застосовано такі методи діагностування: 
аналіз крові загальний і біохімічний, цитологічне, патогістологічне, молекулярно-генетичне (у двох незалежних генетичних лабораторіях), 
ультразвукове дослідження, електрокардіографію, ехокардіографію, рентгенографію, комп’ютерну томографію, фіброгастродуоденос-
копію, фіброколоноскопію.
Описано чотири клінічні випадки поліцитемії (SP у 14-річної дівчини з пізно діагностованою вродженою вадою серця і легеневою гіпертен-
зією, ознаками хронічної гіпоксії та гіпоксемії; ідопатичну поліцитемію (idiopathic polycythemia, ІР) у 16-річного хлопця зі шкідливою звичкою 
(тютюнокуріння); PV у 2 дітей із мутацією JAK2 V617F: дівчинка 16 років зі змінами в коагулограмі, гіперемією обличчя та кистей; хлопець 
17 років зі спленомегалією. Виявлено високий еритропоетин за SP, а низький – за PV та ІР. Акцентовано на схожості та відмінностях клініч-
ної і лабораторної презентації різних видів поліцитемії в дітей, важливості додаткових обстежень, зокрема молекулярно-генетичного до-
слідження, для верифікації діагнозу.
Висновки. Відмінності в клінічній і лабораторній презентації різних видів поліцитемії підкреслюють необхідність комплексного підходу до 
діагностування для своєчасного виявлення захворювання, призначення ефективного лікування і запобігання ускладненням.
Дослідження виконано за принципами Гельсінської декларації. На проведення досліджень отримано інформовану згоду батьків, дітей.
Автори заявляють про відсутність конфлікту інтересів.
Ключові слова: поліцитемія, мутація JAK2 V617F, діагностика, діти.
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Polycythemia is an increase in hemoglobin/hematocrit levels, indicating several conditions that lead to elevated red blood cell production. It’s crucial 
to identify true polycythemia vera (PV), which needs targeted treatment to manage blood cell production and prevent complications like thrombosis. 
Secondary polycythemia (SP) requires identifying and addressing the underlying cause to normalize blood counts. Each type has distinct causes and 
mechanisms that guide treatment and complication prevention.
Aim – to analyse the clinical features of polycythemia and approaches to its diagnosis in children on the basis of clinical cases.
Clinical cases of children with polycythemia were analyzed alongside a literature review. Diagnostic methods included blood count, cytological and 
pathological examinations, molecular genetic testing (in two labs), as well as imaging techniques like ultrasound, electrocardiography, echocardio-
graphy, radiography, computed tomography, and fibrogastroduodenoscopy, colonoscopy.
Four clinical cases of polycythemia are described: SP in a 14-year-old girl with a congenital heart defect and pulmonary hypertension, showing 
chronic hypoxia and hypoxemia; іdiopathic рolycythemia (IP) in a 16-year-old boy who smokes; PV in two children with the JAK2 V617F mutation: 
a 16-year-old girl with coagulogram changes, facial and hand hyperemia, and a 17-year-old boy with splenomegaly. The focus is on the similarities and 
differences in clinical and laboratory features of these polycythemia types in children, highlighting the need for additional studies, including genetic 
testing, for accurate diagnosis.
Conclusions. Discrepancies in the clinical and laboratory presentation of different types of polycythemia emphasize the need for an integrated ap-
proach to diagnosis for disease’s timely detection, prescription of effective treatment and prevention of complications.
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: polycythemia, JAK2 V617F mutation, diagnosis, children.
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Вступ

Поліцитемія є поширеною причиною 
звернення пацієнтів до гематолога. На-
самперед слід виключити справжню 

поліцитемію (рolycythemia vera, PV), яка є мієло-
проліферативним захворюванням (МПЗ), що 
характеризується збільшенням маси еритроцитів 
(Ер), тромбозом і вазомоторними симптомами. 
PV – серйозне захворювання з тяжкими усклад-
неннями, що можуть завершитися смертю 
[14,43]. У понад 90% підтверджених випадків PV 
виявляються мутації JAK2 V617F в екзоні 14 і ек-
зоні 12 та є основними діагностичними критері-
ями для встановлення діагнозу [43,52,53]. Важ-
ливо розуміти відмінності  в  клінічній 
і лабораторній презентації різних форм захворю-
вання (PV і SP) для правильного діагностування, 
що часто базується на ретельному обстеженні та 
генетичних тестах, обранні правильної терапев-
тичної тактики. У статті особливу увагу приді-
лено питанню високої підозри щодо поліцитемії 
та необхідного обсягу обстежень для її діагносту-
вання. Нижче наведено різні клінічні випадки 
поліцитемії з висвітленням механізмів розвитку 
патології та підходів до диференційного діагнос-
тування з огляду на різні види захворювань, що 
має важливе практичне значення для лікарів різ-
них спеціальностей і сприятиме поліпшенню діа-
гностування й лікування пацієнтів із підвищенти 
рівнем гемоглобіну (Гб) / гематокриту (Гмк).

Мета дослідження – проаналізувати клінічні 
особливості поліцитемії та підходи до її діагнос-
тування в дітей на прикладі клінічних випадків.

Дослідження виконано за принципами Гельсін-
ської декларації. На проведення досліджень отри-
мано інформовану згоду батьків, дітей.

Клінічний випадок 1
16-річний підліток скерований на консульта-

цію до гематолога через підвищення показників 
Гб та еритроцитів (Ер) упродовж останнього 
року. У загальному аналізі крові (ЗАК): Ер – 
6,47×1012/л (коливання – 5,26–6,8×1012/л), Гб – 
176,0 г/л (коливання – 171,0–181,0 г/л), Гмк – 
53,5% (коливання – 50,0–53,5%), тромбоцити 
(Тр) – 253,0×109/л (коливання – 245,0–
320,0×109/л), інші показники гемограми – без 
особливостей. За словами батьків, дитина прак-
тично здорова. Ріс і розвивався добре. У сімейно-
му анамнезі: у рідного 14-річного брата середнє 
значення Гб становить 150,0 г/л, Ер – 5,62×1012/л, 

Гмк – 47,7%, Тр – 116,0×109/л, лейкоцитарна фор-
мула та об’єктивний стан – без відхилень. У ма-
тері та батька показники ЗАК відповідають віко-
вим нормам, батьки вважають себе здоровими. 
Стало відомо, що в хлопця шкідлива звичка – тю-
тюнокуріння. Об’єктивно стан хлопця не пору-
шений. Шкіра і видимі слизові оболонки блідо-
рожеві, чисті. На обличчі – acne vulgaris. 
Лімфопроліферативний синдром відсутній. Над 
легенями – везикулярне дихання, частота дихан-
ня (ЧД) – 16/хв, сатурація киснем крові (oxygen 
saturation, SpO2) – 99–100%. Тони серця звучні, 
ритмічні, частота серцевих скорочень (ЧСС) – 
76 уд./хв, артеріальний тиск (АТ) – 120/80 мм рт. 
ст. Печінка і селезінка не збільшені. Випорожнен-
ня сформовані, без патологічних домішок. Сечо-
виділення вільне, безболісне. Маса тіла – 58,9 кг, 
зріст – 169,7 см, індекс маси тіла (ІМТ) – 
20,45 кг/м2 (норма (н)). Біохімічний аналіз крові 
(БАК): сироваткове залізо (Fe) – 28,21 мкмоль/л 
(н: 9,0–31,1 мкмоль/л), феритин – 54,6 нг/мл (н: 
14,0–92,0 нг/мл), еритропоетин (erythropoietin, 
ЕРО) – 1,0 МО/мл (н: 4,3–29,0 МО/мл), метге-
моглобін (MetHb) – 0,2% (н: 0,25–2,1% загально-
го Гб), печінкові ферменти, загальний білірубін, 
креатинін, сечовина, лактатдегідрогеназа (ЛДГ), 
лужна фосфатаза (ЛФ), С-реактивний білок, 
глюкоза та інші показники – у нормі. Ультразву-
кове дослідження (УЗД) внутрішніх органів, се-
човивідних шляхів, наднирників, щитоподібної 
залози (ЩЗ), електрокардіографія (ЕКГ), ехо-
кардіографія (ЕхоКГ), рентгенографія органів 
грудної клітки (РТГ ОГК), фіброгастродуоденос-
копія (ФГДС), фіброколоноскопія (ФКС) – без 
змін. Проведено молекулярно-генетичне дослі-
дження (МГД) периферичної крові (панель 
МПЗ) у відділі онкогенетичних досліджень лабо-
раторії медичної генетики Національної дитячої 
спеціалізованої лікарні (НДСЛ) «ОХМАТДИТ»: 
(t(9;22) (онкоген BCR-ABL транскрипти р190, 
р210, р230), мутацій генів MPLex10 (W515A, 
W515L, W515K, W515R), CALRex9 calreticulin 
(19р13.13), JAK2 exon14 c.1849G>T (p. V617F), 
exon12 (мутації H538-K539delinsL, F537-
K539delinsL, N542-E543 del, E543-D544del, 
K539L, R541-E543delinsK, I540-E543 delinsMK, 
H538QK539L,  V536–1546dup11,  F537-
I540delinsLV), за результатами якого вищезгада-
них патологічних мутацій не виявлено. У медико-
генетичному лабораторному центрі (МГЛЦ) 
«ЛЕОГЕН» контрольним незалежним дослі-
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дженням не виявлено мутації JAK2 (р.V617F). 
Від проведення пункційної і трепанаційної біо-
псії кісткового мозку (КМ) пацієнт і батьки від-
мовилися. Розглядаються конкурентні діагнози 
SP, враховуючи тютюнокуріння та сімейну полі-
цитемію (familial polycythemia, FP), з огляду на 
наявність низького значення ЕРО в сироватці 
крові за відсутності мутації JAK2 є висока ймо-
вірність наявності мутації EPOR [39]. На цей час 
як робочий діагноз розглядається ІР. Дитина пе-
ребуває під пильним спостереженням гематолога. 
У разі можливості розширення панелі генетич-
них тестів буде додатково проведено МГД.

Клінічний випадок 2
14-річна дівчина звернулася на консультацію 

до гематолога дитячого через зміни в ЗАК. Дити-
ну турбували кашель, задишка за фізичного на-
вантаження, ціаноз слизових оболонок. В анам-
незі – часті респіраторні захворювання, бронхіти. 
Сімейний анамнез не обтяжений. За результата-
ми огляду: шкіра бліда, виражена сухість шкірних 
покривів, акроціаноз, ціаноз слизових оболонок. 
Толерантність до фізичних навантажень знижена. 
Деформація дистальних фаланг пальців рук у ви-
гляді «барабанних паличок». ЧД – 28/хв, SрО2 – 
91–95% (за форсованого дихання – 95–96%). Над 
легенями – жорстке дихання, ослаблене паравер-
тебрально, прослуховуються провідні хрипи. 
Лімфопроліферативний синдром відсутній. АТ – 
85/50 мм рт. ст., ЧСС – 78 уд./хв, серцеві тони 
достатньої звучності. У ЗАК: Гб – 193,0 г/л (діа-
пазон – 165,0–198,0 г/л), Ер – 6,73×1012/л (коли-
вання – 5,69–6,59×1012/л), Гмк – 59,4% (коливан-
ня – 51,8–59,8%), лейкоцити (Ле) – 17,6×109/л 

(коливання – 15,8–17,9×109/л), Тр – 258,0×109/л 
(коливання – 258,0–342,0×109/л), підвищення 
Fe – 33,81 мкмоль/л (н: 9,0–31,1 мкмоль/л) за 
нормального значення феритину – 34,2 нг/мл (н: 
14,0–92,0 нг/мл) і високого ЕРО – 79,6 МО/мл 
(н: 4,3–29,0 МО/мл). Показники ЛДГ, ЛФ, УЗД 
внутрішніх органів, ЩЗ – у нормі. ЕКГ – різке 
відхилення електричної осі вправо, ознаки гіпер-
трофії правого шлуночка. На ЕхоКГ – фракція 
викиду міокарда добра, дилатація і гіпертрофія 
правого шлуночка, дилатація стовбура і гілок ле-
геневої артерії (ЛА), ознаки легеневої гіпертензії, 
незначна аортальна і трикуспідальна недостат-
ність. На основі клінічних даних (ознаки хроніч-
ної гіпоксії, гіпоксемії) та додаткових обстежень 
у дитини запідозрено SP на тлі ймовірної вродже-
ної вади серця (ВВС) та артеріовенозних анасто-
мозів. Рекомендовано комп’ютерну томографію 
(КТ), за результатами якої підтверджено дефект 
аорто-легеневої перегородки (аorto-pulmonary 
septal defect, APSD; велике аорто-легеневе вікно) 
(рис. 1, 2 А, Б), легеневу гіпертензію, зміни в па-
ренхімі легень (множинні ділянки зниженої 
пневматизації на зразок «матового скла»). Отже, 
встановлено діагноз SP на підставі ВВС і легене-
вої гіпертензії. МГД, пункційну і трепанаційну 
біопсію КМ не проведено. Пацієнтку скеровано 
для подальшого лікування до дитячого кардіохі-
рурга.

Клінічний випадок 3
16-річна дівчина скерована на консультацію до 

гематолога з огляду на зміни в коагулограмі: здо-
вження активованого часткового тромбопласти-
нового часу до 43,0–46,3 с. Звернулася зі скарга-

Рис. 1. Комп’ютерна томографія: дефект 
аорто-легеневої перегородки (аorto-
pulmonary septal defect, APSD)

	 А	 Б

Рис. 2. 3D-реконструкція. Дефект аорто-легеневої перегородки (аorto-
pulmonary septal defect, APSD: А – розширений легеневий стовбур (1); ви-
східна аорта (2); аорто-легеневе вікно (3): Б – низхідна аорта (1); права ле-
генева артерія (2); ліва легенева артерія (3)
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ми на гіперемію обличчя, після переохолодження 
та на тлі емоційного навантаження кисті рук ста-
ють холодними та багряно-червоними, час від 
часу виникає раптове почервоніння і потепління 
кистей рук, що супроводжується сильним пеку-
чим болем, у епігастральній ділянці – періодична 
тяжкість. Ці симптоми утримуються впродовж 
2 років. У гемограмі виявлено підвищення Гб – 
180,0 г/л (діапазон – 170,0–186,0 г/л), Ер – 
6,59×1012/л (коливання – 6,19–7,12×1012/л), 
Гмк – 54,4% (коливання – 52,0–56,9%), Ле – 
11,37×109/л (коливання – 10,7–11,4×109/л), лей-
коформула: еозинофільні (е) – 1%, паличкоядер-
ні (п) – 2%, сегментоядерні (с) – 74%, лімфоцити 
(л) – 20%, моноцити (м) – 3%, Тр – 666,0×109/л 
(коливання – 665,0–811,0×109/л), швидкість осі-
дання еритроцитів (ШОЕ) – 2–3 мм/год. Дитина 
народилася від І доношеної вагітності, яка пере-
бігала без ускладнень. До моменту звернення до 
гематолога часто не хворіла. Профілактичні ще-
плення проведено відповідно до календарного 
плану. Сімейний анамнез обтяжений: у матері та 
молодшого брата виявлено хворобу Шарко– 
Марі–Тута (спадкова сенсорно-моторна невропа-
тія, є рідкісною генетичною патологією, що ура-
жає периферичні нерви, відповідальні за рух 
і чутливість). Стан на час огляду мало поруше-
ний, дівчина нормостенічної тілобудови, шкіра 
блідо-рожева, суха, на обличчі та спині присутні 
acne vulgaris, гіперемія щік і крил носа. Перифе-
ричні лімфатичні вузли, печінка і селезінка не 
збільшені. Дитині проведено комплекс обсте-
жень: УЗД внутрішніх органів, ЩЗ, ЕКГ, ЕхоКГ, 
РТГ ОГК, ФГДС та ФКС із біопсією слизової 
кишки, які не виявили патології. Консультації 
ревматолога та дослідження крові на скринінг 
системних захворювань сполучної тканини не 
підтвердили аутоімунних захворювань. У БАК 
виявлено підвищення ЛФ – 285,0 МО/л 
(н: 0–270,0 МО/л), зниження Fe – 7,7 мкмоль/л 
(н: 9,0–31,3 мкмоль/л), феритину – 13,4 нг/мл 
(н: 14,0–92,0 нг/мл), ЕРО – 1,0 МО/мл (н: 4,0–
21,6 МО/мл), інші показники – без відхилень. За 

даними МГД периферичної крові (панель МПЗ) 
у НДСЛ «ОХМАТДИТ» (вищезгадана) виявлено 
позитивну JAK2 exon14 c.1849G>T (p. V617F), 
наявність якої підтверджено у МГЛЦ «ЛЕО-
ГЕН». У пунктаті та біоптаті КМ виявлено гі-
перплазію всіх трьох паростків кровотворення. 
Мегакаріоцити з дисморфізмом цитоплазми та 
ядра (рис. 3 А-Д). Отже, за сукупністю критеріїв 
Всесвітньої організації охорони здоров’я (ВООЗ) 
[2,4,58] діагноз PV у пацієнтки встановлено на 
підставі трьох основних критеріїв: підвищення Гб 
(>160,0 г/л) або Гмк (>48,0%), гіперцелюлярнос-
ті КМ із панмієлозом (гіперплазія всіх трьох па-
ростків), мутації JAK2 V617F, а також одного до-
даткового критерію – знижений рівень ЕРО 
в сироватці крові.

Клінічний випадок 4
До гематолога дитячого звернувся 17-річний 

хлопець зі скаргою на збільшення селезінки, яке ви-
явлено під час скринінгового УЗД близько 2 років. 
Дитина пройшла ряд обстежень, у результаті яких 
верифіковано хворобу Жільбера на підставі МГД 
методом полімеразно-ланцюгової реакції. Гемато-
логом дитячим запропоновано комплекс обстежень 
для заперечення хвороби накопичення та МПЗ. 
Перенесені захворювання: вітряна віспа, кір. Про-
філактичні щеплення проведено з порушенням ка-
лендаря. Спадковий анамнез: цукровий діабет 
ІІ типу в бабусі по материнській лінії. Алергологіч-
ний анамнез не обтяжений. Об’єктивно: загальний 
стан задовільний, маса тіла – 98 кг, ріст – 179 см, 
надлишкова маса тіла – ІМТ=30,59 кг/м2. Шкіра та 
видимі слизові блідо-рожеві, вологі. Тургор тканин 
нормальний. Периферичні лімфовузли не збільше-
ні. Дихання через ніс вільне. У легенях – везику-
лярне дихання, хрипи не вислуховуються, ЧД – 
17/хв. Серцеві тони звучні, ритмічні, ЧСС – 73 уд./хв. 
АТ – 125/70 мм рт. ст. Язик вологий, чистий. Живіт 
м’який, доступний до пальпації у всіх відділах. Пе-
чінка не виступає з-під краю реберної дуги, селезін-
ка – +1,5 см. Патологічної неврологічної симптома-
тики не виявлено. Діурез самостійний, достатній. 

	 А	 Б	 В	 Г	 Д
Рис. 3. Класична поліцитемія (рolycythemia vera): проліферативна (поліцитемічна) фаза. Трипаросткова гіперплазія. 
Мегакаріоцити з поліморфними ядрами, формують незначні скупчення: А–В – збільшення ×40; Г, Д – збільшення ×10
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Випорожнення часті (2–4 рази на добу), сформова-
ні. ЗАК: Ер – 5,58×1012/л (морфологія еритроцитів 
не змінена), Гб – 171,0 г/л, Гмк — 51,6%, ретикуло-
цити — 18,7‰, Ле – 5,42×109/л, лейкоцитарна фор-
мула: е – 1%, п – 1%, с – 66%, л – 30%, м – 2%, Тр – 
326,0×109/л, ШОЕ – 3 мм/год. У БАК виявлено 
незначну непряму гіпербілірубінемію (загальний 
білок – 29,4 мкмоль/л, прямий – 7,9 мкмоль/л), 
підвищення тригліцеридів – 2,31 ммоль/л (н: 0,5–
1,71 ммоль/л), Fe – 47,3 мкмоль/л (н: 9,0–
31,1 мкмоль/л) за нормального значення ферити-
ну – 33,4 нг/мл (н: 14,0–92,0 нг/мл) і низького 
ЕРО – 2,29 (н: 4,3–29,0 МО/мл). За результатами 
МГД периферичної крові на МПЗ у НДСЛ 
«ОХМАТДИТ» (вищезгадана) виявлено позитив-
ну JAK2 exon14 c.1849G>T (p. V617F), яку підтвер-
джено у МГЛЦ «ЛЕОГЕН». У мієлограмі за нор-
мальної кількості клітинних елементів у препаратах 
КМ відзначено збереження усіх паростків крово-
творення, ознаки дисгрануло- і дисмегакаріоцито-
поезу. Відносна кількість бластних клітин – 0,2%. 
Патологогістологічне дослідження КМ: нормоце-
люлярний (85%), гранулоцитарний паросток дещо 
гiперплазований, представлений усіма перехідними 
та зрілими формами, еритроїдні острівці добре ви-
ражені, збережений нормобластний тип дозрівання, 
мегакаріоцити – 4–6 у полі зору. Переконливих 
морфологічних ознак МПЗ у межах досліджувано-
го матеріалу не виявлено.

Відповідно до критеріїв ВООЗ [2,4,58], а також 
оновлених і запропонованих діагностичних педі-
атричних критеріїв N. Kucine та співавт. (2019) 
[36], діагноз PV у хлопчика встановлено на осно-
ві таких показників: двох основних критеріїв – 
підвищення рівня Гб (>165,0 г/л) або Гмк 
(>49,0%), мутації JAK2 V617F, а також одного 
додаткового критерію – зниження рівня ЕРО 
в сироватці крові. Крім того, виявлено спленоме-
галію, яка, хоча і не є офіційним діагностичним 
критерієм, на нашу думку, має додаткову діагнос-
тичну цінність. Юнак отримує аспірин 75 мг 1 раз 
на добу.

У рідного 11-річного брата за результатами об-
стеження в ЗАК показник Гб становив 150 г/л, 
Ер – 5,2×109/л, Гмк – 39,6%. Інші показники гемо-
грами – без змін. Проведено обстеження для за-
перечення МПЗ. УЗД, ЕхоКГ, ЕКГ, РТГ ОГК – 
у нормі. Виявлено зниження ЕРО до 3,38 мОд/мл 
(н: 4,3–29,0 мОд/мл). Патологічної мутації 
JAK2 V617F у сибса не знайдено. Обидва хлопці 
перебувають під спостереженням гематолога.

Обговорення
Термін «поліцитемія» позначає збільшення за-

гального об’єму Ер понад 125% від референтного 
значення для віку та маси тіла пацієнта, що за-
звичай проявляється підвищенням рівнів Гб 
і/або Гмк. Хоча цей термін часто вживають як 
синонім еритроцитозу для опису подібних лабо-
раторних змін [30], однак деякі науковці реко-
мендують застосовувати його тільки в контексті 
МПЗ [32]. Поліцитемія може бути первинною 
і вторинною, вродженою і набутою. За наявності 
поліцитемії слід проводити диференційну діа-
гностику між PV і вторинними еритроцитозами, 
що спостерігаються за ВВС, легеневої, ниркової, 
ендокринної патології, виразкової хвороби шлун-
ка та дванадцятипалої кишки, гематом, пухлин 
нирок, залоз внутрішньої секреції або інших ор-
ганів [1,5,6,24,47,48]. Також важливо розпізнати 
замаскований еритроцитоз, за якого збільшення 
маси Ер супроводжується супутнім збільшенням 
об’єму плазми і, отже, маскуються нормальні зна-
чення Гб/Гмк. У ситуаціях із нормальним Гб/Гмк 
і супутнім дефіцитом Fe можливість PV часто не-
дооцінюють. І навпаки, очевидний еритроцитоз 
може бути наслідком або зменшення об’єму плаз-
ми (відносний еритроцитоз), або надзвичайно 
високих нормальних значень, які перевищують 
95-й процентиль нормальних значень із поправ-
кою на стать, расу і ріст [20,21]. Усі перелічені 
стани мають свою симптоматику, але гематоло-
гічні зміни проявляються почасти саме гіперпла-
зією показників червоної крові. Як первинний, 
так і вторинний еритроцитоз може бути набутим 
станом або виникати внаслідок спадкових змін.

Збільшення кількості Ер у периферичній кро-
ві за первинного еритроцитозу виникає через 
внутрішній дефект еритроїдного паростка в по-
пуляції стовбурових клітин, який пов’язаний із 
низьким рівнем ЕРО, а вторинний – через зо-
внішній і пов’язаний із нормальним або високим 
рівнем ЕРО. EPO – це гуморальний цитокін, 
який синтезується переважно в нирках і секрету-
ється у кровотік, де він націлюється на еритроїд-
ні клітини-попередники в КМ. Основна функція 
EPO полягає в регулюванні доставлення кисню 
до периферичних тканин, і цьому сприяє гіпок-
сична індукція транскрипції гена EPO [62].

Первинні еритроцитози включають первинну 
сімейну та вроджену поліцитемію (рrimary familial 
and congenital polycythemia, PFCP) через мутації 
гена рецептора ЕРО та мієлопроліферативний роз-
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лад – PV. Це – клональне мієлопроліферативне 
новоутворення КМ. Відрізнити його від інших 
причин еритроцитозу є вкрай важливо, оскільки 
раннє розпізнавання і лікування PV можуть запо-
бігти багатьом його вазомоторним, тромботичним 
та іншим ускладненням. Справжня поліцитемія 
є рідкісним захворюванням із частотою 10–
20/1 000 000 із середнім віком 60 років 
[2,13,25,41,59]. Лише 1% пацієнтів звертаються 
у віці до 25 років і 0,1% – молодші 20 років [13]. 
Частота PV у дітей становить менше 0,1%, вона 
трапляється рідше за PFCP [12] із середнім віком 
на момент встановлення діагнозу PV 11–12 років 
[13,27]. Ряд вчених повідомляють, що половина 
педіатричних пацієнтів із PV мають безсимптом-
ний перебіг на час встановлення діагнозу, проте 
біль голови є найчастішим симптомом у 30,5–100% 
дітей [13,27,36]. У 15% молодих пацієнтів із PV 
найпоширенішою ознакою є спленомегалія [27].

Поширеність SP є вищою, ніж при PV. SP роз-
вивається у 6–8% пацієнтів із хронічним обструк-
тивним захворюванням легень і 2–8% осіб з об-
структивним апное сну [47]. Між цими двома 
патологічними станами спостерігаються відмін-
ності морфології КМ: за PV відзначають трилі-
нійну проліферацію, тоді як за вродженого ери-
троцитозу – збільшення лише еритроїдних 
попередників [53]. PV у 98% виникає внаслідок 
мутації гена Janus kinase (JAK) 2 (JAK2) 

[4,9,20,21,46,53]. У 95% пацієнтів із PV присутня 
точкова мутація V617F в екзоні 14 – JAK2 V617F, 
яка викликає заміну фенілаланіну на валін 
у  положенні 617 гена JAK2 [4,9,20,21,53,54]. 
L.M. Scott та співавт. (2007) зазначають у восьми 
з дев’яти JAK2 V617F-негативних хворих на PV 
мутації в екзоні 12 JAK2 [53]. Поширеність мута-
цій JAK2 V617F значно нижча в педіатричній PV 
порівняно з дорослими [23,29], що свідчить про 
залежне від віку збільшення набутих соматичних 
мутацій у JAK2. Цікавим є повідомлення про ви-
падки пренатального походження мутацій 
JAK2 V617F у молодих пацієнтів із PV [31]. 
JAK2 V617F може успадковуватися в сім’ях із мі-
єлопроліферативними розладами [52]. У педіа-
тричних хворих із PV мутації JAK2 V617F або 
JAK2 в екзоні 12 виявляють у 37,0% і 2,5%, відпо-
відно [27]. Мутація JAK2 V617F не є специфіч-
ною лише для PV; її також виявляють за інших 
МПЗ, зокрема, за приесенціальної тромбоцитемії 
та первинного мієлофіброзу [2,54]. Рекомендова-
ний діагностичний пошук для верифікації PV 
включає виконання ЗАК, ретельне збирання 
анамнезу життя, хвороби, чітке знання про засто-
сування медикаментів хворим, заперечення в них 
шкідливих звичок, дослідження КМ, визначення 
мутації JAK2 та рівня ЕРО в крові (рис. 4) [43].

Деякі випадки PV із дефіцитом Fe можуть на-
гадувати есенціальну тромбоцитемію. У таких 
хворих Ер мікроцитарні, рівень Гб низький або 
в межах норми, виражений тромбоцитоз. Як відо-
мо, PV характеризується надмірним продукуван-
ням червоних кров’яних клітин, що може призво-
дити до збільшення рівня Гмк і Гб. Рівень 
феритину в таких пацієнтів може бути зниженим 
або нормальним. Почасти в пацієнтів із PV знижу-
ються запаси Fe в організмі, що призводить до зни-
ження рівня феритину. Це може бути результатом 
підвищеного Fe через надмірне продукування Ер. 
Саме рівень феритину може допомогти в диферен-
ційному діагностуванні між PV та іншими стана-
ми, які супроводжуються підвищенням рівня Гб 
і Гмк, такими як SP. Відповідно з твердженням 
Y.Z. Ginzburg та співавт. (2018), саме низький рі-
вень феритину за високого показника Гб і Гмк 
може свідчити на користь PV [22]. В описаному 
нами третьому клінічному випадку в 16-річної ді-
вчини з верифікованою PV із позитивною мутаці-
єю JAK2 V617F виявлено в БАК зниження зна-
чень Fe і феритину, ЕРО та у КМ відзначено 
трилінійну клітинну проліферацію (рис. 3 А-Д). 

Рис. 4. Діагностичний пошук для верифікації справжньої 
поліцитемії, згідно з  рекомендаціями M.F. McMullin 
та співавт. (2019) [43]
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У дослідженні D. Liu та співавт. (2021) зниження 
вмісту Fe за PV спостерігають у 52% хворих. Си-
роваткове Fe, трансферин і феритин значно нижчі 
в пацієнтів із мутацією JAK2 екзона 12, ніж у паці-
єнтів із мутацією JAK2 V617F. Зниження MCV, 
MCH, MCHC частіше відзначається в осіб із му-
тацією JAK2 екзона 12 порівняно з тими, які мають 
мутацію JAK2 V617F [38]. Незалежно від отрима-
них даних, механізм(и), за допомогою яких мутації 
JAK2 впливають на метаболізм Fe, не з’ясовані та 
потребують подальшого вивчення. Рівень ЕРО 
різко знижений за PV і значно підвищений за вто-
ринних абсолютних еритроцитозів незалежно від 
причини. У наведеному нами дослідженні ЕРО 
є високим за SP, а низьким – за PV та ІР. Визна-
чення вмісту ЕРО до та після кровопускання має 
діагностичне значення. За PV, паранеопластичних 
і ниркових еритроцитозів практично не змінюєть-
ся рівень ЕРО в крові після кровопускання порів-
няно з вихідним, тоді як за гіпоксичних еритроци-
тозів вміст ЕРО в крові після кровопускання 
значно збільшується [47].

Пацієнти з PV можуть клінічно проявляти 
симптоми спленомегалії, загальні або вазомотор-
ні ознаки, такі як головний біль, порушення зору, 
запаморочення, а також зміну психічного стану 
внаслідок гіпоперфузії та локальної гіпоксії [7,57]. 
Збільшення селезінки виявлено в однієї особи, 
17-річного підлітка з позитивною мутацією 
JAK2 V617F (четвертий клінічний випадок). Спе-
цифічними симптомами мієлопроліферативних 
новоутворень є свербіж, що часто є аквагенним 
і може бути виснажливим, еритромелалгія (вазо-
моторне порушення, яке проявляється пароксиз-
мальним почервонінням кінцівок, особливо паль-
ців, кистей рук, стоп, що супроводжується 
сильним пекучим болем). Ураження зазвичай 
симетричні, іноді з’являються також на вушних 
раковинах і на обличчі [57]. До речі, у досліджен-
ні A. Tefferi та співавт. (2013) визначено свербіж 
у хворих на PV як сприятливий фактор ризику 
щодо виживання, а факторами ризику лейкеміч-
ної трансформації – літній вік, аномальний каріо-
тип і лейкоцити ≥15×109/л [57]. Пацієнтів також 
можуть турбувати парестезії, біль в епігастрії, над-
мірне потовиділення [25]. Лише в приблизно по-
ловини педіатричних випадків PV проявляються 
вищезгадані симптоми, пов’язані з поліцитемією 
[23]. Подібну симптоматику – еритромелалгії, 
тяжкість у епігастрії – має 16-річна дівчина з PV 
у наведеному нами третьому клінічному випадку.

Тромбоз і кровотеча є вагомими причинами 
ускладнень і смерті дорослих пацієнтів із PV, які 
трапляються у близько 30% і 8% хворих, відповід-
но [42]. PV може трансформуватися в мієлофі-
броз і гостру лейкемію [37]. У дослідженні 
F. Giona та співавт. (2012) жодна дитина з PV не 
зазнала таких ускладнень після середнього пері-
оду спостереження, що перевищував 9 років [23]. 
Проте K. Stoops та співавт. (2023) описують 
9-річну дитину з PV, викликаною мутацією 
JAK2 в екзоні 12, дитина перенесла венозний 
тромбоз дурального синуса, незважаючи на тера-
пію флеботомією, аспірином і гідроксисечови-
ною. Поліпшення настало після переходу на лі-
кування руксолітинібом [55]. Тромботичні 
ускладнення спостерігаються у 15–25% дітей, 
здебільшого у вигляді синдрому Бадда–Кіарі 
[13,27]. Лейкоцитоз (>15×10⁹/л) асоціюється як 
із тромботичними, так і з геморагічними усклад-
неннями [13]. Дуже рідко трапляються випадки 
вторинної PV у дітей, які раніше перенесли гема-
тологічні злоякісні захворювання [13].

Набутий еритроцитоз слід заперечити, засто-
совуючи комплексне медичне обстеження, чітко 
збираючи анамнез хвороби та життя хворого 
з огляду на місце проживання (високогірні райо-
ни), можливості токсичних впливів отруєння 
чадним газом або наслідків шкідливої звички тю-
тюнокуріння, застосування харчових додатків 
або ліків, зокрема тестостерону, андрогенів, пре-
паратів ЕРО, діуретиків, гліфлозинів (класу інгі-
біторів натрій-глюкозного котранспортера 2-го 
типу (SGLT2). Слід пам’ятати, що у 8,0–28,4% 
пацієнтів у перші 2 роки після трансплантації 
нирки розвивається поліцитемія [3,26,33].

Фізичне обстеження осіб із поліцитемією слід 
сфокусувати на виявлення гіпоксії та серцево-леге-
невих захворювань, телеангіоектазій, кушингоїд-
них ознак або вірилізації. Необхідно обстежити 
черевну порожнину на наявність органомегалії або 
інтраабдомінальних утворень – можливі пухлини 
нирок або печінки, кісти нирок (полікістоз), гідро-
нефроз, гемангіоми, гематоми в животі, аномалії 
ниркових судин (стенозу ниркової артерії) тощо. 
Встановлено, що частота еритроцитозу за хроніч-
ного обструктивного захворювання легень (ХОЗЛ) 
коливається від 5,9% до 18,1% і знижується після 
проведення тривалої кисневої терапії [34]. ВВС 
є найпоширенішими вродженими вадами в людини 
з приблизною частотою 9–14 випадків на 1000 жи-
вонароджених дітей [1]. Серед численних можли-



Ч и т а й т е  н а с  н а  с а й т і :  h t t p s : / / m e d - e x p e r t . c o m . u a
CLINICAL CASE

ISSN 2663-7553   Modern pediatrics. Ukraine  1(145)/2025114

вих ускладнень, які найчастіше трапляються в па-
цієнтів із ціанотичними ВВС і можуть загрожувати 
життю, є гематологічні розлади: вторинна поліци-
темія та підвищена в’язкість крові, порушення кро-
вотоку і деформація еритроцитів, залізодефіцитна 
анемія, тромбоцитопенія та коагулопатії, спричи-
нені поліцитемією [1,48,51]. ЕхоКГ допомагає ви-
явити ряд кардіологічних знахідок, що підтвердже-
но в наведеному нами другому клінічному випадку, 
де SP була наслідком хронічної гіпоксії, гіпоксемії, 
викликаних ВВС (дефект аорто-легеневої перего-
родки). У разі неврологічних симптомів у пацієнтів 
з еритроцитозом доцільно виключати пухлини цен-
тральної нервової системи [5]. У жінок еритроцитоз 
часто маскується менорагією за лейоміоми матки. 
Також поліцитемія разом із тромбоцитозом може 
бути складовою полінейропатії, органомегалії, ен-
докринопатії, мієломної хвороби, синдрому шкір-
них змін [21].

Спадкову поліцитемію лікар може запідозрити 
в дітей і молодих людей із тривалим еритроцито-
зом, особливо з позитивним сімейним анамнезом 
[21]. Якщо виявляють низький рівень EРО в сиро-
ватці крові таких осіб за відсутності мутації JAK2, 
є висока ймовірність щодо наявності мутації EPOR. 
З іншого боку, якщо сироватковий EРО нормаль-
ний або підвищений, насамперед у таких випадках 
слід розглядати ймовірність вродженого вторинно-
го еритроцитозу, викликаного Гб із підвищеною 
спорідненістю до кисню. Спадкові варіанти поліци-
темії, описані у 12–15% випадків, характеризують-
ся генетичною гетерогенністю патогенних варіантів 
у гені EPOR унаслідок дефектів рецептора EPO, 
наприклад, у генах VHL, EGLN1 (PHD2) або 
EPAS1, та визначають первинну сімейну та вродже-
ну поліцитемії (рrimary familial and congenital 
polycythemia (PFCP) [35,39,44,45].

За вторинного еритроцитозу/поліцитемії про-
дукція ЕРО стимулює надмірну проліферацію Ер. 
Вторинний набутий еритроцитоз має багато мож-
ливих причин. Підвищена секреція ЕРО може 
відбуватися як фізіологічна відповідь на тканинну 
гіпоксію, аномальне автономне виробництво ЕРО 
або внаслідок дисрегуляції залежного від кисню 
синтезу ЕРО [45]. Генетичні ураження за вродже-
ного та сімейного еритроцитозу кодуються як 
еритроцитоз ECYТ). ECYT1 – це первинні гене-
тичні порушення в гені рецептора еритропоетину 
(EPOR), а ECYT 2–8 є вторинними порушеннями 
з генетичними ураженнями, що призводять до 
вторинного еритроцитозу. Вроджені вторинні 

еритроцитози викликані, наприклад, Гб із поси-
леною здатністю зв’язувати кисень, дефіцитом 
2,3-бісфосфогліцерату або мутаціями в гені фон 
Гіппеля–Ліндау, пов’я за ними з порушенням кис-
нево залежної регуляції синтезу EРО [21]. Мута-
ція в генах, відповідальних за сприйняття кисню, 
може призводити до аномального виробництва 
білка, який за нормальних умов кисневого поста-
чання не функціонуватиме як зазвичай, а нато-
мість діятиме так, наче організм перебуває в стані 
гіпоксії. Описано понад 100 варіантів Гб із висо-
кою спорідненістю до кисню. Вони успадковують-
ся за аутосомно-домінантним типом і часто 
пов’язані з обтяженим сімейним анамнезом щодо 
еритроцитозу. Оксигенація та деоксигенація від-
буваються у місці зв’язування гемового Fe, а спо-
рідненість до кисню залежить від конкретного Гб. 
За таких станів, унаслідок міцного зв’язування 
кисню з таким Гб, він не виділяється у тканини. 
Це може призводити до гіпоксії навіть за нормаль-
ного рівня кисню в крові. Міцний зв’язок кисню 
з гемоглобіном призводить до гіпоксії тканин, що, 
своєю чергою, стимулює продукцію ЕРО та ви-
кликає еритроцитоз. Як α-, так і β-варіанти гемо-
глобіну з високою афінністю до кисню сприяють 
цьому процесу. Ці варіанти, що мають підвищену 
спорідненість до кисню, кодуються геном ECYT7 
[45,50]. Мутації в генах, що беруть участь у регу-
ляції сприйняття кисню, можуть спричиняти різ-
ні форми порушення кровотворення. За первин-
ного еритроцитозу задіяні мутації в гені LNK/
SH2B3, який контролює рецептор ЕРО.

За вторинного еритроцитозу мутації можуть 
виникати в генах, пов’язаних із кисневим обмі-
ном: VHL, PHD2/EGLN1, HIF2A/EPAS1, а також 
у генах глобіну (α та β), які відповідають за гемо-
глобіни з високою спорідненістю до кисню. Через 
аномальний метгемоглобін (МГб) або дефіцит 
ферменту цитохромредуктази виникає метгемо-
глобінемія. МГб утворюється, коли гемове Fe 
окислюється до тривалентної форми, що порушує 
здатність Гб зв’язувати і транспортувати кисень. 
Це може спричиняти компенсаторне збільшення 
продукції Ер. Метгемоглобінемія може бути спад-
ковим розладом і виникати через аномальні варі-
анти МГб або наслідком спадкового дефіциту 
цитохромредуктази. Існують кілька різних типів 
метгемоглобінемії. Випадки, пов’язані з аномаль-
ними варіантами МГб, передаються за аутосомно-
домінантним типом і можуть бути варіантами α, 
β або γ. Дефіцит цитохромредуктази І типу об-
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межується еритроцитами і викликає доброякіс-
ний ціаноз. Дефіцит цитохромредуктази ІІ типу, 
який уражає всі клітини організму, призводить до 
серйозних неврологічних розладів і ціанозу [50]. 
Вторинний еритроцитоз спричиняють мутації 
в гені VHL, які успадковуються за аутосомно-ре-
цесивним типом (ECYT2). Перша мутація цього 
гена виявлена в Чуваському регіоні Росії, де за-
фіксовано численні випадки еритроцитозу. У всіх 
пацієнтів відзначено гомозиготну мутацію C598T, 
яка призводить до заміни амінокислоти аргініну 
на триптофан (Arg200Trp). У таких осіб часто 
спостерігаються варикозне розширення вен, зни-
жений кров’яний тиск, вертебральні гемангіоми 
та підвищений ризик передчасної смерті через 
цереброваскулярні захворювання. На відміну від 
класичного синдрому фон Гіппеля–Ліндау, не ви-
явлено асоціації з гемангіобластомами, карцино-
мами нирок або феохромоцитомами. Мутація 
в гені PHD2 (EGLN1), яка спричиняє еритроци-
тоз (ECYT3), успадковується за аутосомно-домі-
нантним типом. Вона призводить до помірного 
підвищення Ер, при цьому рівень ЕРО залиша-
ється в межах норми. Мутації в гені HIF2A 
(EPAS1) пов’язані з тяжкими тромботичними по-
діями [49], легеневою гіпертензією [19], феохро-
моцитомами та парагангліомами [40]. У пацієнтів 
із дефіцитом бісфосфогліцератмутази мутації 
в гені BPMG призводять до дефектного виро-
блення білка, і ці мутації пояснюють еритроцитоз 
у таких пацієнтів і позначаються як ECYT8.

Ген PIEZO1 кодує білок, який впливає на над-
ходження кальцію до клітин. Мутації в цьому гені 
призводять до підвищення рівня марганцю, ток-
сичність якого викликає різні клінічні прояви. Вва-
жається, що марганець стимулює експресію гена 
EPO, що збільшує рівень ЕРО і спричиняє еритро-
цитоз. За мутації в гені SLC30A10, що кодує транс-
портер марганцю, може розвиватися синдром, що 
поєднує цироз печінки, дистонію, поліцитемію 
і гіпермарганцемію [60]. У деяких випадках вро-
джена поліцитемія може перебігати без симптомів 
і виявлятися випадково під час регулярних медич-
них оглядів. Але, незважаючи на те, що в більшості 
осіб із вродженою поліцитемією спостерігаються 
лише легкі прояви підвищеної в’язкості, такі як за-
паморочення або головний біль, у деяких хворих 
відзначаються серйозні та навіть летальні усклад-
нення, зокрема, артеріальна гіпертензія, внутріш-
ньомозковий крововилив, тромбоз глибоких вен, 
коронарна хвороба та інфаркт міокарда [7].

У значної частки (70,0%) пацієнтів з еритроци-
тозом конкретна причина не відома, незважаючи 
на численні дослідження. Такі випадки класифі-
куються як «ідіопатичні» або «не визначені», що 
стосується ідіопатичної поліцитемії (idiopathic 
polycythemia, ІР) [20]. Пацієнти з ІР є кандидата-
ми на секвенування геному з метою верифікації 
діагнозу – для заперечення вродженого еритроци-
тозу або інших хвороб, які супроводжуються вто-
ринним підвищенням показників червоної крові. 
Однак є група пацієнтів, яким не встановлено ге-
нетичного діагнозу, незважаючи на застосування 
такого комплексного генетичного аналізу [12].

Лікування хворих на SP має бути спрямоване на 
основну причину недуги. Немає остаточних дока-
зів того, що ризик тромбоемболії підвищується 
в пацієнтів із вторинним еритроцитозом, тому 
флеботомія не рекомендується рутинно [11]. 
В осіб із гіпоксичним захворюванням легень роз-
глядається доцільність тривалої оксигенотерапії. 
Хворим з еритроцитозом, викликаним застосуван-
ням тестостерону, слід припинити його викорис-
тання. Лише після нормалізації рівня гемоглобіну 
медикамент можна відновити, але в нижчих дозах 
[10]. За поліцитемії після трансплантації нирки 
вдається поступово досягнути регресії її проявів 
завдяки широкому застосуванню інгібіторів ангіо-
тензинперетворювального ферменту і блокаторів 
рецепторів ангіотензину [3,26,33]. Пацієнти з ціа-
нотичними вродженими вадами серця або гемо-
глобінами, що мають високу спорідненість до кис-
ню, мають фізіологічний еритроцитоз і вимагають 
постійного нагляду фахівців. У них існує ризик 
розвитку тромбозу, хоча оптимальні цільові зна-
чення рівня Гб не відомі. Ідіопатичний еритроци-
тоз є діагнозом виключення, який супроводжуєть-
ся низьким ризиком тромбозу та кровотечі [8].

Справжня поліцитемія – повільно прогресуюче 
захворювання, тривалість якого вимірюється де-
сятиріччями. При цьому пацієнти зберігають клі-
нічну компенсацію та працездатність. Повного 
одужання від цього захворювання не досягається. 
Показник виживання хворих у віці >65 років по-
дібний до показника загальної популяції для та-
кого ж віку, тоді як у молодших хворих він ниж-
чий (трансформація PV у мієлофіброз або МДС/
ГМЛ і тромбоз). Терапія PV залежить від клініч-
ного перебігу. Цілями лікування PV є зниження 
ризику артеріальної і венозної тромбоемболії та 
мінімізація симптомів [43]. На жаль, існуючі ме-
тоди лікування не дають змоги цілком знизити 
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ризик трансформації в мієлофіброз або гострий 
лейкоз. Основні підходи до лікування PV перед-
бачають: для зменшення ризику тромбозу внаслі-
док його антитромбоцитарного ефекту щоденне 
застосування в низьких дозах ацетилсаліцилової 
кислоти, флеботомія – основний метод, спрямо-
ваний на зниження кількості Ер і Гмк на початко-
вих стадіях хвороби. Саме кровопускання, що за-
звичай проводиться регулярно, допомагає 
знизити ризик тромбоутворення для досягнення 
цільового значення Гмк нижче 45% у чоловіків 
і 42% у жінок [43]. Пацієнти мають проходити 
систематично контрольні обстеження (кожні 
3–6 місяців) для виявлення симптомів, можливих 
ускладнень лікування, серцево-судинних подій 
і прогресування захворювання. Але в окремих ви-
падках флеботомія може бути шкідливою. Це сто-
сується більшості пацієнтів із вторинним еритро-
цитозом, зокрема, осіб із ХОЗЛ, ціанотичною 
хворобою серця або спадковим еритроцитозом 
[17]. У зазначених випадках еритроцитоз є фізіо-
логічно прийнятним компенсаторним механіз-
мом, спрямованим на підтримання оксигенації 
тканин. Отже, флеботомію слід проводити лише 
після ретельного оцінювання ризиків і переваг та 
використовувати винятково для полегшення 
симптомів із підтвердженою ефективністю ліку-
вання. Тимчасове полегшення після кровопускан-
ня часто ускладнюється виснаженням запасів Fe, 
що стимулює еритропоез. У нормі Ер мають здат-
ність змінювати форму, що дає змогу їм легко про-
ходити через дрібні судини. Однак за певних па-
тологічних станів, зокрема за дефіциту Fe, Ер 
можуть втрачати цю гнучкість і ставати ригідни-
ми, що ускладнює їхню прохідність через мікро-
судини, призводячи до гіперв’язкості крові [47]. 
Симптоми неклонального еритроцитозу включа-
ють втому, слабкість, цефалгії, зорові порушення, 
шум у вухах, біль у грудях, у череві та кістках, та-
хікардію, задишку. Схожі скарги також можуть 
виникати у хворих через дегідратацію від флебо-

томії та дефіцит Fe, що також потребує корекції 
[21]. У разі неконтрольованого перебігу хвороби 
(прогресивне зростання числа Ле – >15×109/л, 
Тр – >1500×109/л, спленомегалія, погане толеру-
вання флеботомій, артеріальна гіпертензія тощо) 
застосовують циторедуктивну терапію [43]. Осно-
вними ліками є гідроксисечовина (початкова 
доза – 15–20 мг/кг/добу до часу нормалізації Гмк 
і кількості Тр, у подальшому підтримувальна 
доза – 0,5–1,5 г/добу) / інтерферон α (ІФН-α: 
3 млн МО п/ш 3×/тиж. або ПегІФН-α2a). У хво-
рих віком >70 років або з очікуваним виживанням 
<10 років застосовують бусульфан 4–6 мг/добу. 
Руксолітиніб, пероральний інгібітор JAK1 і JAK2, 
є препаратом другого ряду для пацієнтів, які не 
відповідають на лікування або не переносять гід-
роксисечовину. Він є найефективнішим засобом 
для лікування свербежу за PV [61].

Висновки
Класична поліцитемія в дитячому віці є рідкіс-

ним патологічним станом. Уважність і скоордино-
ваність дій лікарів різних спеціальностей сприяє 
своєчасному діагностуванню хвороби, знижує 
ризик серйозних ускладнень і забезпечує своєчас-
не її лікування. Диференціація поліцитемій у ді-
тей є важливою через варіативність можливих 
причин. Неоднорідність клінічних і лабораторних 
проявів різних видів поліцитемії акцентує на важ-
ливості комплексного діагностичного підходу, 
який дає змогу своєчасно виявити захворювання, 
призначити ефективне лікування і попередити 
можливі ускладнення. Генетичні дослідження 
є ключовим етапом у диференційному діагносту-
ванні поліцитемій та дають змогу виявити мутації, 
пов’язані з первинною поліцитемією, які відсутні 
за вторинної поліцитемії. Їхня ідентифікація до-
помагає вдосконалити методи діагностування 
і підібрати відповідне лікування.

Автори заявляють про відсутність конфлікту 
інтересів.
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