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Актуальность. Сфероцитоз — генетическое заболева-
ние, вызванное аномалиями цитоскелета эритроцитов 
и проявляющееся в снижении осмотической резистент-
ности эритроцитов и развитии гемолитической анемии. 
Заболевание может протекать бессимптомно или дебюти-
ровать гемолитическим кризом.

Цель. Изучить течение сфероцитоза на примере ребен-
ка, получавшего многократные трансфузии эритроцитар-
ной массы и с выраженной цитолитической активностью  
печени.

Клинический случай. Мальчик, 1 года 2 мес, после 
перенесенной пневмонии в 3 мес обнаружена анемия 
(гемоглобин — 90 г/л, эритроциты — 3,2 × 1012/л), расце-
нена как железодефицитная. При плановом обследовании 
в поликлинике в 6 мес — гемоглобин 63 г/л, получал вита-
мины и ферротерапию. Неоднократно был госпитализиро-
ван по месту жительства в связи с развитием лихорадки, 
желтухи, увеличением печени, рвоты. Установлен диагноз: 
наследственная гемолитическая анемия. Проводились мно-
гократные гемотрансфузии и лечение преднизолоном.

Госпитализирован в ГБУЗ «Морозовская ДГКБ ДЗМ». 
Симптомокомплекс, включающий выраженную гепато-
спленомегалию, желтуху, данные анамнеза, лабораторного 
обследования (Кумбс-положительная гиперрегенераторная 
анемия, цитолиз высокой степени активности, холестаз), 
потребовал исключения следующих заболеваний: врожден-
ные или приобретенные гемолитические анемии, гемолити-
ческая трансфузионная реакция, наследственные болезни 
обмена, первичный гемофагоцитарный лимфогистиоцитоз. 

В ходе диагностического поиска были исключены наслед-
ственные аминоацидопатии, органические ацидурии, нару-
шения митохондриального бета-окисления жирных кислот, 
дефицит лизосомной кислой липазы, лизосомные болезни 
накопления, дефицит альфа-1-антитрипсина, тирозинемия, 
галактоземия, аутоиммунный гепатит. Исключены инфекци-
онные болезни с поражением печени. На фоне проводимо-
го лечения (пульс-терапия преднизолоном, высокодозный 
внутривенный иммуноглобулин, трансфузии эритроцитар-
ной взвеси по индивидуальному подбору) гемолитический 
и анемический синдромы были купированы.

Обсуждение. При повторной госпитализации по данным 
генетического обследования выявлена редкая гетерозигот-
ная мутация гена SPTB c.1183-17T>C, которая может при-
водить к развитию аутосомно-доминантного сфероцитоза 
2-го типа или элиптоцитоза 3-го типа. Ведущий симптом 
у пациента — печеночное поражение (цитолиз высокой сте-
пени активности, билирубинемия за счет прямой фракции, 
цирроз по данным фиброэластометрии), генез которого 
в настоящий момент неясен.

Заключение. Генез анемии расценивается как сме-
шанный (наследственный и иммунный). Однако отсутствие 
инициальных данных (проба Кумбса) в дебюте заболевания 
не позволяет достоверно дифференцировать аутоиммунную 
гемолитическую анемию и гемолитическую анемию вслед-
ствие иммунизации после проведенных гемотрансфузий по 
месту жительства. Учитывая выраженность цитолитической 
активности, единственный метод помощи — трансплантация 
печени.


