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цитогенетические исследования обязательны для диагностики миелодиспластических новообразований (МдС):  
в классификации Всемирной организации здравоохранения 2022 г. МдС разделены на группу с определенными 
генетическими аномалиями и на те, которые определены морфологически. дополнительно модифицирована тер-
минология, уточняющая различие между МдС с низким (<5 %) и повышенным (5–9 % для МдС с избытком бластных 
клеток 1 и 10–19 % для МдС с избытком бластных клеток 2) количеством бластных клеток в костном мозге.
В статье приведено описание клинического наблюдения пациента с МдС с повышенным количеством бластных 
клеток и изолированной делецией 5q.
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Cytogenetic studies are required for the diagnosis of myelodysplastic neoplasms (MdS) because the world Health 
Organization 2022 classification divides MdS into a group with defined genetic abnormalities and MdS that are defined 
morphologically. Additionally, this paper modifies the terminology to clarify the distinction between MdS with low 
(<5 % in bone marrow) and increased blast cell counts (5–9 % for MdS with blast excess 1 and 10–19 % for MdS with 
blast excess 2).
This article describes the clinical observation of a patient with blast excess MdS and isolated 5q deletion.
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Введение
Синдром 5q– диагностируется, когда у пациентов 

выявлены делеция хромосомы 5q (del(5q)) как единст­
венная кариотипическая аномалия и <5 % бластных 
клеток в костном мозге [1, 2]. Синдром 5q– был впер­
вые описан H. Van den Berghe и соавт. в 1974 г. и пред­
ставляется наиболее отчетливым из подтипов 
миелодис пластических синдромов (МДС) с четкой 
связью генотипа и фенотипа [3]. Это новое гематоло­
гическое заболевание годом позже было описано 
G. Sokal и соавт.; также продемонстрировано, что у па­
циентов с del(5q) наблюдались макроцитарная анемия, 
нормальное или слегка сниженное количество лейко­
цитов и нормальное или повышенное количество 
тромбоцитов. В костном мозге преобладала гипоплазия 
эритроидных клеток, но «наиболее яркая аномалия 
касалась мегакариоцитов и особенно их ядер, которые 
обычно были маленькими, круглыми или овальными 
и нелобулярными» [4].

До этого времени единственной специфической 
хромосомной аберрацией при гематологических забо­
леваниях была филадельфийская хромосома, связан­
ная с хронической миелоидной лейкемией [5, 6].  
G. Sokal и соавт. пришли к выводу, что del(5q) пред­
ставляет собой новую специфическую хромосомную 
аномалию, связанную с рефрактерной анемией, хотя 
у них не было объяснения, как связать аномальную 
хромосому 5 с гематологическими проявлениями.

Аберрации в хромосоме 5 встречаются более чем  
у 25 % пациентов с МДС, но частота первоначально 
описанного синдрома 5q– гораздо ниже [7]. Классиче­
ский синдром 5q– характеризуется макроцитарной ане­
мией и отсутствием циркулирующих миелобластов  
в периферической крови [3]. Отличительными морфо­
логическими признаками костного мозга являются эри­
троидная гипоплазия, мегакариоцитарная дисплазия  
с небольшими олиго­ или мононуклеарными формами  
и <5 % миелобластов [8]. Del(5q) при МДС не обязательно 
соответствует клинически описанному синдрому 5q–.  
По определению, синдром 5q– является отдельной сущ­
ностью с упомянутыми клиническими характеристиками. 
Несмотря на это, в литературе остается необоснованное 
отождествление изолированной аномалии del(5q) с син­
дромом 5q–, что затрудняет их различение.

Макроцитарная анемия часто единственное кли­
нически значимое гематологическое изменение, ко­
торое приводит к длительной зависимости от гемо­
трансфузий у большинства пациентов. С учетом того, 
что уровни лейкоцитов и тромбоцитов обычно соот­
ветствуют референсным значениям, пациенты с изо­
лированной del(5q) имеют низкую частоту инфекци­
онных осложнений, которые вызывают значительную 
заболеваемость и смертность у пациентов с другими 
подтипами МДС.

В целом del(5q) как единственная цитогенетиче­
ская аберрация при МДС представляет собой отдель­ 
ную цитогенетическую подгруппу миелодисплазий, 

которая гетерогенна в отношении классификации, 
прогноза и лечения. Основная цель лечения – перевод 
данных пациентов от частых переливаний эритроцитов 
до достижения трансфузионной независимости.

Далее приведено описание клинического случая 
пациента с МДС с избытком бластных клеток 1 и изо­
лированной del(5q).

Клинический случай
Пациент М ., 80 лет, при поступлении предъявлял 

жалобы на выраженную общую слабость, головокруже-
ние, одышку при минимальной физической нагрузке. Дан-
ные симптомы развились в течение нескольких месяцев. 
В клиническом анализе крови выявлены анемия (уровень 
гемоглобина 40 г/л, cредний объем эритроцитов 99,5 фл), 
панцитопения (количество эритроцитов 1,24 × 1012/л, 
лейкоцитов 3 × 109/л, тромбоцитов 39 × 109/л). Резуль-
таты дополнительных лабораторных исследований: со-
держание ферритина 896 мкг/л (нормальные значения 
20–200 мкг/л), С-реактивного белка 2,7 мг/л (нормаль-
ные значения 0–5 мг/л), лактатдегидрогеназы 143 Ед/л 
(нормальные значения 135–214 Ед/л).

Результаты цитологического исследования аспирата 
костного мозга: повышенная клеточность, увеличенное 
количество бластных клеток (5,4 %), расширение и омо-
ложение гранулоцитарного ростка с гипогранулярностью 
цитоплазмы клеток, лимфоцитоз и повышенное содер-
жание плазматических клеток, сужение эритроидного 
ростка, выраженные диспластические изменения мега-
кариоцитов (40 %): малые двуядерные и монолобулярные 
формы (рис. 1).

При цитогенетическом исследовании аспирата кост-
ного мозга проанализировано 20 метафаз, получен резуль-
тат: 46,XY,del(5)(q15)[20] (рис. 2).

На основании полученных данных в соответствии  
с классификацией Всемирной организации здравоохранения 

Рис. 1. Результаты цитологического исследования аспирата костно-
го мозга
Fig. 1. Bone marrow aspirate cytology
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2022 г. верифицирован диагноз: МДС с избытком бласт-
ных клеток 1. По Международной прогностической бал-
льной системе (International Prognostic Scoring System) 
данного пациента можно отнести к группе очень высо-
кого риска.

Обсуждение
«Идеальный» синдром 5q–, кроме изолированной 

del(5q), имеет четко очерченную клинико­гематологиче­
скую картину: пожилой возраст, преобладание женщин, 
наличие макроцитарной анемии, умеренной лейкопении, 
нормальное или высокое количество тромбоцитов, на­
личие гиполобулярных мегакариоцитов, низкий риск 
трансформации в острый лейкоз [3, 9–11].

Наличие избытка бластных клеток в костном мозге 
и/или дополнительных морфологических признаков дис­
плазии сопровождается повышением вероятности транс­
формации в острый миелобластный лейкоз и снижением 
выживаемости и является основанием для верификации 
одного из соответствующих морфологическим находкам 
вариантов МДС, но не синдрома 5q– [12–15].

Хромосомные моносомии и делеции часто наблюда­
ются при МДС. Цитогенетические аномалии присутст­
вуют примерно в 50 % случаев МДС de novo и 80 % случаев 
МДС, связанных с терапией [15]. Делеция в длинном пле­
че хромосомы 5 является одной из наиболее распростра­
ненных кариотипических аномалий, зарегистрированных 
при МДС de novo, и встречается примерно у 10–20 % па­
циентов с этим заболеванием [15].

В патогенезе развития синдрома 5q– существуют 
несколько кооперативных событий. Активация p53, 
вторичная по отношению к гаплонедостаточности 
RPS14, лежит в основе анемии, наблюдаемой у паци­
ентов с синдромом 5q–. Потеря генов miRNA miR-145 
и miR146a, по­видимому, играет роль в развитии мега­
кариоцитарных аномалий, наблюдаемых при этом 

расстройстве. Таким образом, молекулярные анома­
лии, связанные с основными признаками синдрома 
5q–, теперь идентифицированы в ряде генов, которые 
сопоставлены с CDR [11, 16].

В исследовании A.A. Giagounidis и соавт. представ­
лен подробный анализ клинических и лабораторных 
признаков группы пациентов с МДС с del(5q). Обычно 
костный мозг пациентов с МДС является гиперкле­
точным, тогда как в этом исследовании показано, что 
при синдроме 5q– 20 % костного мозга были гипокле­
точными, 40 % – нормоклеточными и 40 % – гипер­
клеточными. Примерно у половины всех пациентов 
наблюдался гипопластический эритропоэз, определя­
емый по содержанию эритроидных предшественников 
менее 20 % в костном мозге. Дисплазия в эритроцитарной 
линии встречалась редко, только у 15 % пациентов на­
блюдалась эритроидная дисплазия в более чем 10 % эри­
троидных предшественников. Дисплазия в гранулоци­
тарной линии наблюдалась только у 10 % пациентов. 
У всех пациентов были мононуклеарные мегакарио­
циты со сферическими ядрами [17].

В данном клиническом наблюдении, кроме карио­
типической аномалии, изолированной делеции хромо­
сомы 5, имелись сходные с синдромом 5q– морфологи­
ческие находки: сужение эритроидного ростка с отсут­ 
ствием дисплазии и диспластические изменения мега­
кариоцитов в виде мононуклеарных форм.

В случаях, соответствующих классическому опи­
санию синдрома 5q–, прогноз описывался как благо­
приятный с длительной медианой выживаемости  
и более низкой частотой трансформации в острый 
миелобластный лейкоз по сравнению с другими фор­
мами МДС. У пациентов, которым неправильно опре­
делен синдром 5q– (т. е. с дополнительными аномали­
ями кариотипа или избытком бластных клеток), 
прогноз неблагоприятный [13]. Также показано, что 

Рис. 2. Результаты цитогенетического исследования аспирата костного мозга. Делеция хромосомы 5 (стрелка)
Fig. 2. Bone marrow aspirate cytogenetics. Chromosome 5 deletion (arrow)
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наличие гранулоцитарной дисплазии является неза­
висимым неблагоприятным прогностическим факто­
ром [18–20].

Заключение
Таким образом, МДС с избытком бластных клеток 1 

с хромосомной аномалией 5q– у мужчины пред­ 

ставляет собой интересное наблюдение для клиници­
стов, требующее мультидисциплинарного подхода  
к диагностике и лечению.

В представленном клиническом наблюдении, не­
смотря на группу высокого риска, состояние пациен­
та остается относительно стабильным в течение 6 мес 
после постановки диагноза.
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