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Оценка	цитогенетических	аномалий	в	костном	мозге	пациентов	с	миелодиспластическим	синдромом	имеет	большое	
значение	для	подтверждения	клональной	природы	заболевания,	определения	прогноза	и	выбора	тактики	лечения.	
Цитогенетические	аномалии	выявляют	у	40–70	%	пациентов	с	миелодиспластическим	синдромом,	и	разнообразие	
этих	аномалий	отражает	особенности	заболевания.
В	статье	приводится	описание	клинического	наблюдения	пациента	с	миелодиспластическим	новообразованием	
с	 избытком	бластов-1	и	 трисомией	хромосомы	 14.	 Представлены	результаты	лабораторных	и	 морфологических	
исследований,	а	также	обсуждается	влияние	трисомии	хромосомы	14	на	прогноз	состояния	пациента.
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Evaluation	 of	 bone	 marrow	 cytogenetic	 abnormalities	 in	 myelodysplastic	 syndrome	 is	 of	 great	 importance	 for	
confirming	 the	 clonal	 disease	 nature,	 determining	 the	 prognosis	 and	 choosing	 treatment	 tactics.	 Cytogenetic	
abnormalities	 are	 detected	 in	 40–70	%	 of	 patients	 with	 myelodysplastic	 syndrome,	 and	 the	 variety	 of	 these	
abnormalities	reflects	the	disease	characteristics.
This	article	describes	the	clinical	follow-up	of	a	patient	with	a	myelodysplastic	neoplasia	with	blast	excess	1	and	trisomy	
of	chromosome	14.
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Введение
Миелодиспластический синдром (МДС) – группа 

клональных кроветворных заболеваний, характеризу­
ющихся цитопенией одного или нескольких ростков 
и диспластическими изменениями морфологии гемо­
поэтических клеток.

В классификации Всемирной организации здраво­
охранения 2022 г. для замены термина «миелодиспла­
стический синдром» введен термин «миелодиспласти­

ческие новообразования» – чтобы подчеркнуть 
неопластическую природу данной группы заболеваний 
и унифицировать терминологию с группой миелопро­
лиферативных новообразований (МПН) [1].

Трисомия 14 – редкая неслучайная цитогенетиче­
ская аномалия при гематологических новообразова­
ниях, а также единственная хромосомная аномалия, 
в связи с чем ее клинико­патологические особенности 
и прогностическая значимость недостаточно изучены.

https://creativecommons.org/licenses/by/4.0/
mailto:paytova.marinaa@gmail.com
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В данной работе впервые в отечественной практи­
ке приведено описание клинического случая пациен­
та с МДС с избытком бластов­1 и трисомией хромосо­
мы 14.

Клинический случай
Мужчина  Т., 68 лет, при поступлении предъявлял 

жалобы на общую слабость, головокружение, одышку 
при минимальной физической нагрузке. Данные симпто-
мы развились в течение нескольких месяцев. В клиниче-
ском анализе крови выявлены: анемия (уровень гемогло-
бина 66 г / л, cредний объем эритроцитов 89,1 фл), 
панцитопения (количество эритроцитов 2,33 × 1012 / л, 
лейкоцитов 3,83 × 109 / л, тромбоцитов 100 × 109 / л, 
по Фонио – 105 × 109 / л). Дополнительные лабораторные 
исследования показали: содержание ферритина 597,9 мкг / л 
(нормальные значения 20–200 мкг / л), С-реактивного 
белка 0,8 мг / л (нормальные значения 0–5 мг / л), лактатде-
гидрогеназы 137 Ед / л (нормальные значения 135–214 Ед / л).

Цитологическое исследование аспирата костного 
мозга продемонстрировало увеличенное количество 
бластных клеток (7 %) и диспластические изменения 
мегакариоцитов (12,5 %): небольшие двуядерные клетки, 
микромегакариоциты (рис. 1). Содержание кольцевых 
сидеробластов в аспирате костного мозга составило 
13,5 %.

Молекулярно-генетические исследования показали 
мутации K700E в генах SF3B1, JAK2 (V617F и в экзоне 12), 
MPL (W515L, W515); в гене CALR (de152bp, ins5bp) му-
тации не обнаружены. При цитогенетическом иссле-
довании аспирата костного мозга проанализировано 
20 метафаз, в 12 из них обнаружена трисомия хромосо-
мы 14, в остальных 8 – нормальный кариотип: 47, XY, 
+14 [12] / 46, XY [8] (рис. 2).

При гистологическом исследовании костного мозга 
выявлена нормоклеточная картина с сужением мегака-
риоцитарного ростка и дисмегакариопоэзом, увеличен-
ным содержанием бластных клеток CD34+ (8–10 %). 
Степень выраженности ретикулинового фиброза соста-
вила 0–1.

Иммунофенотипирование клеток костного мозга 
показало, что популяция бластных клеток миелоидной 
направленности с иммунофенотипом CD45

dim
+ / SSC

low
 /  

CD117+ / CD34+ / CD13+ / CD38+ / CD33– / CD15– / CD64 /  
CD14– / CD7– / CD19– / cytCD3– / cytCD79a– / MPO– со-
ставляет 7,8 % ядросодержащих клеток.

На основании полученных данных, в соответствии 
с классификацией Всемирной организации здравоохране-
ния 2022 г., был установлен диагноз: МДС с избытком 
бластов-1. По Международной прогностической балльной 
системе (International Prognostic Scoring System, IPSS-R) 
данный пациент относится к группе высокого риска.

Обсуждение
Трисомия – возникновение изолированной до­

бавочной хромосомы – отмечается в 6–7 % случаев 
злокачественных новообразований человека [2]. Три­
сомия 14 как единственная цитогенетическая аномалия 
встречается редко и возникает на фоне миелоидных 
новообразований [3–10].

В зарубежной литературе имеются единичные со­
общения о пациентах с МДС и подобной цитогенети­
ческой аномалией. При этом не отмечено никаких 
специфических клинических проявлений, кроме ти­
пичных для МДС [3, 4, 11, 12]. В отечественной лите­
ратуре ранее клинические случаи МДС с трисомией 
хромосомы 14 описаны не были.

Хромосома 14 – акроцентрическая. Изохромосома 
для 14q, i(14)(q10) образуется в результате перегруппи­
ровки 2 гомологичных длинных плеч хромосомы 14, 
которые зеркально отражают друг друга [13]. Короткое 
плечо хромосомы 14 содержит повторяющуюся рибо­
сомную ДНК, и потеря данного плеча несущественна 
[13]. Таким образом, наличие приобретенной хромо­
сомы i(14)(q10) в дополнение к нормальной копии 
хромосомы 14 содержит, по существу, тот же геномный 
материал, что и трисомия 14, и случаи с хромосомой 
i(14)(q10) также учитывались при обзоре литературы.

При анализе данных литературы выявлено, 
что клинические признаки нашего пациента анало­
гичны описанным для пациентов с МДС и изолиро­
ванной трисомией 14. Это лица пожилого возраста 
(63–79 лет), чаще мужчины (соотношение мужчин 
и женщин составляет 6:1) [14, 11]. Гематологические 
особенности пациентов с трисомией 14, описанные 
ранее, включали анемию (81–108 г / л), относительно 

Рис. 1. Цитологическое исследование костного мозга. Дисплазия мега-
кариоцитарного ростка
Fig. 1. Bone marrow cytology. Megakaryocytic lineage dysplasia

Рис. 2. Результаты цитогенетического исследования аспирата кост-
ного мозга
Fig. 2. Results of cytogenetic study of bone marrow aspirate
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безопасное количество тромбоцитов (в среднем  
79 × 109 / л) и моноцитоз. У нашего пациента абсолют­
ного моноцитоза не было, количество тромбоцитов 
соответствует указанному [5, 7, 9, 11, 12, 15].

Морфологически во всех описанных случаях были 
выявлены значимые признаки дисплазии, и в боль­
шинстве из них, как и в описываемом наблюдении, 
отмечается увеличение количества бластных клеток, 
что подтверждает влияние опухолевых процессов 
на мультипотентный миелоидный предшественник 
[11].

Прогностическая значимость трисомии 14, по дан­
ным литературы, имела начальную оценку IPSS в ди­
апазоне от низкой до высокой группы риска. Это 

 означает, что случаи МДС и МДС / МПН с изолиро­
ванной трисомией 14 являются гетерогенными забо­
леваниями [5, 7, 8, 11].

Заключение
В данном клиническом наблюдении, несмотря 

на группу высокого риска, состояние пациента остается 
относительно стабильным в течение 4 мес после поста­
новки диагноза. Дополнительных хромосомных абер­
раций за этот период не выявлено. Таким образом, 
для лучшего определения прогностической значимости 
данной хромосомной аномалии необходимо большее 
число наблюдений с тщательной оценкой гематологи­
ческих характеристик.
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