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Синдром Чедиака–Хигаси (СЧХ) – редкое иммунодефицитное состояние с аутосомно-рецессивным типом наследова-
ния, обусловленное мутацией в гене LYST/CHS1, кодирующем соответствующий белок-регулятор лизосомального 
транспорта. СЧХ характеризуется ранним дебютом, яркой клинической картиной и определенными лабораторными 
признаками (глазо-кожный альбинизм, гигантские пероксидазаположительные гранулы в гранулосодержащих клет-
ках) и высоким риском развития гемофагоцитарного лимфогистиоцитоза (фазы «акселерации»), в большинстве слу-
чаев являющегося фатальным. Трансплантация гемопоэтических стволовых клеток (ТГСК) – единственный метод 
излечения данного заболевания. Лучшие результаты общей выживаемости пациентов с СЧХ достигнуты при выпол-
нении ТГСК до развития фазы «акселерации», а также с использованием режимов кондиционирования со сниженной 
интенсивностью. В статье представлен опыт диагностики и лечения трех пациентов с СЧХ с различной степенью 
тяжес ти и осложнениями основного заболевания. Согласно международным рекомендациям двум пациентам выпол-
нена ТГСК с режимом кондиционирования со сниженной интенсивностью. По результатам катамнеза (длительность 
наблюдения 4 мес и 1 год) достигнута полная гематологическая реконституция.
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Chediak–Higashi syndrome (CHS) is a rare autosomal recessive immunodeficiency, caused by mutation in LYST-CHS1 gene, 
encoding the respective protein regulating the lysosomal transport. The syndrome is characterized by early onset, specific 
clinical features and laboratory signs (oculocutaneous albinism, the presence of peroxidase-positive giant granules in granule 
containing cells), a high risk of hemophagocytic lymphohistiocytosis (accelerated phase), and is fatal in the majority of cases. 
Hematopoietic stem cell transplantation (HSCT) is the only curative treatment. The best results of overall survival of CHS 
patients are attained if HSCT is carried out before the accelerated phase and with the use of reduced intensity conditioning. 
The authors present the experience gained in the diagnosis and treatment of three patients with CHS of different severity and 
with complications of the underlying disease. Two patients received HSCT with reduced intensity conditioning in accordance 
with the international recommendations. The results of catamnesis (duration of follow-up 4 months and 1 year) indicated 
complete hematological reconstitution.
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С индром Чедиака–Хигаси (СЧХ, MIM №214500; 
ORPHA 167) – редкое наследуемое по аутосомно-

рецес сивному типу генетическое заболевание, характери-
зующееся частичным глазо-кожным альбинизмом (ГКА), 
иммунодефицитом, склонностью к кровотечениям, рециди-
вирующими инфекциями и неврологическими расстройства-
ми, а также развитием фазы «акселерации», протекающей 
с массивной лимфопролиферативной реакцией, цитокино-
вым «штормом» и развитием гемофагоцитарного лимфогис-
тиоцитоза (ГЛГ). Прогноз при СЧХ крайне неблагоприятный, 
без лечения до 85% случаев заканчиваются летально [1].

Впервые в 1943 г. A.Beguez-Cesar [2] описал четырех чле-
нов одной семьи со светлыми волосами, светобоязнью, час-
тыми инфекциями, лимфаденопатией; все они умерли в ран-
нем возрасте. Во всех клетках лейкоцитарного ряда перифе-
рической крови и костного мозга были обнаружены ано-
мальные гранулы. Позже M.Chediak в 1952 г. [3] и O.Higashi 
в 1954 г. [4] описали ту же клиническую симптоматику у де-
тей из кубинских и японских семей. Они также выявили, что 
гигантские гранулы дают положительную реакцию на перок-
сидазу [3, 4]. К настоящему времени описано около 500 слу-
чаев данного заболевания [5], что подтверждает его редкость.

Кроме людей, болезнь встречается у алеутских норок, 
мышей, австралийских голубых котов, крупного рогатого 
скота и касаток.

Молекулярно-генетический дефект, обусловливающий 
СЧХ, был идентифицирован в 1996 г. [6] и связан с мутацией 
в гене LYST (CHS1), картируемом на 1-й хромосоме (1q43) 
[6, 7]. Ген LYST (OMIM №606897), состоящий из 53 экзонов, 
кодирует цитозольный белок LYST/СHS1 с молекулярной 
массой 425 кД. Данный белок принадлежит семейству регу-
ляторных белков BEACH (beige and Chediak–Higashi syndro-
me – по имени лабораторной мыши с СЧХ) и состоит из С- и 
N-концевого участков, включающих в себя 3 домена: плек-
стрин-гомологичный домен, BEACH-домен и WD40-пов тор. 
Точная функция каждого из этих доменов до конца неизвест-
на. Однако было показано, что LYST/СHS1 является регуля-
торным белком лизосомзависимого процесса синтеза, транс-
порта и секреции везикул различных клеточных органелл [8]. 
Недавно в N-концевой области белка CHS1/LYST и других 
белков семейства BEACH был выделен лектинподобный 
домен. Предполагают, что он связывает олигосахариды на 
поверхности белкового субстрата, обеспечивая механизм 
слияния везикул [9].

Таким образом, мутация в гене LYST приводит к потере 
функции соответствующего белка и регулируемых им про-
цессов. Дефект приводит к формированию гигантских внут-
риклеточных гранул, в первую очередь, в лизосомах, мела-
носомах, цитолитических везикулах цитотоксических Т-лим-
фоцитов, плотных тельцах тромбоцитов и в других гранулсо-
держащих клетках. Помимо нарушения процессов экзоци-
тоза, также повреждается механизм восстановления плаз-
матической мембраны клетки [10] (рис. 1). Эти дефекты 
обуслов ливают основные патогенетические аспекты заболе-
вания – снижение цитотоксической активности T-лимфоцитов 
и NK-клеток (натуральные киллеры или natural killer cells), 
нарушение гранулоцитопоэза, хемотаксиса, фагоцитоза и 
киллинга в клетках гранулоцитарного и макрофагального 
рядов, дефект высвобождения тромбоцитами тромбоцитар-

ных гранул, нарушение агрегации меланина в гигантских 
меланосомах и их неспособность транспортировать меланин 
в кератиноциты.

Корреляция генотип–фенотип
С учетом большого размера гена LYST анализ мутаций 

у пациентов с СЧХ является сложной задачей. На сегодняш-
ний день описано 63 мутации гена LYST – 31 вариант одно-
нуклеотидной замены (20 нонсенс-мутаций, 11 миссенс-
мутаций), 19 делеций, 9 инсерций и 4 мутации акцепторного 
участка сайта сплайсинга. При ранней остановке рамки счи-
тывания (нонсенс-мутации, мутация акцепторного участка 
сайта сплайсинга) синтез белка полностью отсутствует, что, 
как правило, обусловливает ранний дебют и тяжелое тече-
ние заболевания. При миссенс-мутациях функция белка 
может быть частично сохранена, что, очевидно, определяет 
более мягкий фенотип болезни [11]. Так, пациенты с позд-
ним дебютом заболевания являются преимущественно но-
сителями биаллельных миссенс-мутаций (гомозиготы или 
компаунд-гетерозиготы), чего не наблюдается у детей с 
классической презентацией СЧХ [12].

Клинически проявления
Основным клиническим симптомом СЧХ является парци-

альный ГКА. При классической форме СЧХ волосы имеют 
серебристо-пепельный или металлический оттенок. Пора же-
ние глаз характеризуется горизонтальным нистагмом, астиг-
матизмом. Острота зрения может варьировать. В связи 
с дефектом функции тромбоцитов у больных отмечается 
геморрагический синдром в виде умеренных носовых крово-
течений, кровоточивости десен и слизистых оболочек; легко 
формируются гематомы. Неврологическая симптоматика 
вариабельная – описаны низкая когнитивная способность, 
атаксия, тремор, отсутствие глубоких сухожильных рефлек-
сов, а также двигательные и сенсорные нейропатии. 
Инфекционные осложнения представлены рецидивирующи-
ми бактериальными (чаще стафило- и стрептококковыми), 
вирусными – вирус герпеса человека 1, 2, 6-го типов, цито-
мегаловирус (ЦМВ), вирус Эпштейна–Барр (ВЭБ), а также 
грибковыми инфекциями (Candida albicans) с преимущест-
венным поражением кожи, слизистых, десен, верхних дыха-
тельных путей.

Клинические наблюдения
В период с 2011 по 2015 г. в Федеральном научно-

клиническом центре детской гематологии, онкологии и им-
мунологии (ФНКЦ ДГОИ) им. Дмитрия Рогачева Минздрава 
России (Москва) мы наблюдали трех мальчиков с СЧХ, 1996 
(клиническое наблюдение №1), 2013 (клиническое наблюде-
ние №2) и 2011 (клиническое наблюдение №3) годов рожде-
ния. СЧХ был установлен на основании типичной микроско-
пической картины крови. У одного пациента (клиническое 
наблюдение №1) диагноз СЧХ был верифицирован ранее, 
в 5 лет жизни, у двух других пациентов (клинические наблю-
дение №2 и 3) диагноз СЧХ был установлен первично, в воз-
расте 16 мес и 2,5 года соответственно.

Родители пациентов в кровном родстве не состояли; им-
мунологические и гематологические заболевания у близких 
родственников отсутствовали.
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При первичном осмотре у всех пациентов был выявлен 
парциальный ГКА, с характерной гипопигментацией волос 
(пепельно-серебристый цвет; рис. 2, а, б). При физикальном 
осмотре, а также по данным инструментальных исследований 
(ультразвуковое исследование, компьютерная томография 
органов грудной клетки, брюшной полости) у двух пациентов 
(клинические наблюдения №2 и 3) выявлены гепатосплено-
мегалия, увеличение периферических лимфатичес ких узлов, 
у одного пациента (клиническое наблюдение №1) – сплено-
мегалия (табл. 1). У всех трех пациентов отмечались рециди-
вирующие инфекции бактериальной, грибковой и вирусной 
природы (стоматит, гингивит, рецидивирующие отиты, брон-
хит, пневмония, фурункулез, герпесвирусная инфекция). 
У двух пациентов (клинические наблюдения №2 и 3) опреде-
лялась ВЭБ-виремия, что, возможно, усугубляло лимфопро-
лиферативный синдром. Неврологическая симптоматика, 
а также астигматизм и нистагм были обнаружены в той или 
иной степени у каждого пациента.

По современной классификации первичных иммунодефи-
цитных состояний СЧХ относят к группе комбинированных 
синдромов с высокой вероятностью развития ГЛГ. Истори-
чески это состояние при СЧХ было названо фазой «аксе-
лерации» [13]. Это осложнение представляет собой быст-
ропрогрессирующее, зачастую фатальное, многоочаговое по-
ражение органов и систем за счет массивной воспалитель-
ной реакции, приводящей к активации макрофагов, и, как 
следствие, к неспособности цитотоксических Т-лимфо цитов и 
NK-клеток уничтожить поврежденные или содержащие вирус 
клетки-мишени ввиду нарушенной адекватной секреции цито-
литических белков (гранзим, перфорин), накопленных в гигант-
ских гранулах (рис. 3). По данным лите ратуры, у 65–85% паци-
ентов с СЧХ развивается фаза «акселерации» [14].

Для подтверждения фазы «акселерации», как и для диа-
гноза ГЛГ при других состояниях, у больного должно быть не 
менее 5 из 8 диагностических критериев ГЛГ: лихорадка, 
гепатоспленомегалия, двух- или более ростковая цитопения, 
гиперферритинемия, гипертриглицеридемия и/или гипо-
фибриногенемия, гемофагоцитоз, снижение/отсутствие ак-
тивности NK-клеток, повышение концентрации растворимо-
го рецептора интерлейкина-2. Тригеррные факторы этого 
процесса остаются неизвестными. Однако предполагают, 
что возникновение фазы «акселерации» связано с инфици-
рованием ВЭБ и, возможно, другими лимфотропными виру-
сами на фоне изначально дефектной цитолитической функ-
ции цитотоксических Т-лимфоцитов и NK-клеток [15, 16].

Лабораторные данные
Лабораторными маркерами СЧХ являются гигантские 

цитоплазматические пероксидазаположительные гранулы 
в гранулосодержащих клетках периферической крови и 
костного мозга при микроскопическом исследовании, опре-
деляющиеся уже внутриутробно, а также нейтропения с на-
рушением созревания гранулоцитов. С помощью различных 
специфических функциональных тестов можно выявить сни-
жение агрегации тромбоцитов с уменьшением количества 
их плотных телец, а также нарушение цитотоксической ак-
тивности NK-клеток [17, 18].

Микроскопическое исследование волос позволяет вы-
явить наличие скоплений меланина в волосяных стержнях 

(рис. 4). При гистологическом исследовании образцов кожи 
определяются макроглобулы меланина, в биоптатах голов-
ного мозга – гигантские гранулы в цитоплазме нейронов.

По данным лабораторных исследований, у двух наблюдав-
шихся нами пациентов (клинические наблюдения №1 и 3) 
отмечалась нейтропения и анемия средней степени тяжести, 
в то время как у третьего пациента (клиническое наблюде-
ние №2) в момент постановки диагноза была диагностиро-
вана 3-ростковая цитопения, обусловленная развитием 
фазы «акселерации» (табл. 2). При морфологическом ис-
следовании мазков периферической крови и костного мозга 
в лимфоцитах и нейтрофилах у всех больных были обнару-
жены гигантские гранулы, являющиеся патогномоничным 
признаком СЧХ (рис. 5, а, б). Кроме того, у одного пациента 
(клиническое наблюдение №3) гранулы присутствовали в 
моноцитах костного мозга (рис. 5, в). При оценке концентра-
ции сывороточных иммуноглобулинов нарушений у больных 
не выявлено (см. табл. 2). Оценку функциональной актив-
ности NK-клеток не проводили.

Дифференциальный диагноз
При подозрении на СЧХ дифференциальную диагнос-

тику, в первую очередь, следует проводить с другими пер-
вичными иммунодефицитами, сопровождающимися лим-
фогистиоцитарной инфильтрацией и гемофагоцитозом и 
парциальным альбинизмом (синдром Грисцелли 2-го типа 
(ген RAB27A) [19], синдром Германски–Пудлака 2 и 9-го ти-
пов (ген AP3B1) [20]), а также с семейным ГЛГ (гены PRF1, 
UNG13d, STX11, STXBP2) [21], в основе патогенеза которых 

Таблица 1. Клиническая характеристика пациентов с СЧХ, наб-
людавшихся в ФНКЦ ДГОИ им. Дмитрия Рогачева Минздрава 
России

Параметр № наблюдения
1 2 3

Возраст на момент публикации 19 лет 21 мес 4 года 1 мес
Возраст на момент установления диагноза 5 лет 16 мес 2 года 6 мес
Пол М. М. М.
ГКА + + +
Гепатомегалия – + +
Спленомегалия + + +
Лимфаденопатия – + +
Полинейропатия + + +
Астигматизм + + +
Нистагм + + +
Фаза «акселерации» – + –
Инфекционные осложнения + + +
ВЭБ-виремия – + +
М. – мужской.

Таблица 2. Результаты лабораторных исследований у пациен-
тов с СЧХ, наблюдавшихся в ФНКЦ ДГОИ им. Дмитрия 
Рогачева Минздрава России

Параметр № наблюдения
1 2 3

Нейтропения + + +
Анемия + + +
Тромбоцитопения – + –
Гигантские гранулы:

в периферической крови + + +
в костном мозге + + +

Иммуноглобулин, г/л:
A 4,11 0,59 1,24
M 1,54 1,76 1,77
G 24,1 9,13 13,7
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также лежит генетически обусловленное нарушение адек-
ватного синтеза, движения и экзоцитоза специфических 
цитолитических гранул [12].

Также необходимо исключать изолированный ГКА (ГКА 1, 
2, 4-го типов, Х-сцепленный ГКА) [22], синдром Кросса–
Мак-Кьюсика–Брина [23], при которых отмечается ГКА с вари-
абельным поражением центральной нервной системы (ЦНС), 
но без иммунологических и гематологических осложнений.

Лечение
Единственным методом излечения СЧХ является алло-

генная трансплантация гемопоэтических стволовых клеток 
(ТГСК). Наиболее хороший результат достигается при вы-
полнении ТГСК до начала фазы «акселерации». Так, по 
данным ретроспективного анализа, проведенного Между на-
родным обществом по изучению гистиоцитарных заболева-
ний (Histiocyte Society), 5-летняя общая выживаемость (ove-

Рис. 1. Биогенез лизосом и лизосомзависимых органелл.

Фагоцитоз

Эндоцитоз

Аппарат Гольджи

Секреция

Фаго-
сома

Пре-
эндо-
сома

Пре-
лизо-
сома

Эндо-
сома

Ауто фаго сомы

Лизосома

Лизосома

Мелано-
сома

Тельца 
пневмо-  

цитов

Тельца 
тромбо-

цитов

Литические 
гранулы

Рис. 3. Схематичное изображение цитолитического синапса.
Ген AP3B1 – синдром Германски–Пудлака 2-го типа; ген LYST – 
СЧХ; ген RAB27A – синдром Грисцелли 2-го типа; FHL 3 – семейный 
ГЛГ 3-го типа (ген UNG13d); FHL4 – семейный ГЛГ 4-го типа 
(ген STX11); FHL5 – семейный ГЛГ 5-го типа (ген STXBP2); FHL2 – 
семейный ГЛГ 2-го типа (ген PRF1); белки RAB27A, Munc 13-4, 
STX11 (синтаксин 11), STXBP2 (белок Munс 18).

AP3B1

LYST
RAB27A

Т-лимфоцит

Клетка-мишень

Каспазы-3, -9

Апоптоз

Гранзим
RAB27A
STX11

Перфорин
Munc 13-4
STXBP2

FHL 3
FHL 4

FHL 5

FHL 2

Ап
па

ра
т 

Го
ль

дж
и

Рис. 2. Типичный фенотип пациента с СЧХ (а, б).

а б

Рис. 4. Нарушение распределения пигмента в структуре волоса 
(световая микроскопия, ув. 40 × 1,3).

Рис. 5. Наличие гигантских гранул в лимфоцитах (а), нейтрофилах периферической крови (б) и костном мозге (в). Окраска 
по Романовскому–Гимзе, ув. 20 000.
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rall survival – OS) 35 детей с СЧХ, которым была выполнена 
ТГСК, составила 62%. Летальность пациентов, которым ТГСК 
была проведена в фазе «акселерации», составила 58% [24]. 
3-Летняя OS после ТГСК с использованием миелоаблатив-
ного режима кондиционирования от частично HLA-сов мес-
тимого неродственного или гаплоидентичного донора соста-
вила 54% [доверительный интервал (ДИ) = ± 27%] и 50% 
(ДИ = ± 24%) соответственно, в то время как от полностью 
HLA-совместимого родственного и неродственного донора – 
71% (ДИ = ± 18%) и 70% (ДИ = ± 16%) соответственно [25]. 
С учетом успешных результатов ТГСК при использовании 
режима кондиционирования со сниженной интенсивностью 
у больных с семейным ГЛГ [3-летняя OS при режиме конди-
ционирования со сниженной интенсивностью составила 92% 
(ДИ = ± 11%), при миелоаблативном режиме кондициониро-
вания – 43% (ДИ = ± 26%); p = 0,0001], применение данного 
режима кондиционирования является предпочтительными 
у пациентов с СЧХ [26, 27].

M.Tardieu и соавт. [28] оценили неврологическую симпто-
матику у 11 выживших после ТГСК пациентов с СЧХ. У 2 па-
циентов наблюдались неврологические нарушения в раннем 
посттрансплантационном периоде, у 3 пациентов они дебю-
тировали через 20 лет после ТГСК. Авторы исследования 
пришли к выводу, что причиной неврологических изменений 
является долгосрочное прогрессирование болезни, а не ней-
ротоксический эффект режима кондиционирования или 
фазы «акселерации» [28].

Принципы лечения фазы «акселерации» СЧХ совпадают 
с протоколом лечения семейного ГЛГ (протокол HLH-2004), 
который включает этопозид, дексаметазон и циклоспорин А. 
Пациентам с доказанным гемофагоцитарным поражением 
ЦНС интратекально вводят метотрексат и преднизолон. 
Через 8 нед лечения ремиссию удается достичь у 75% паци-
ентов, однако рецидивы возникают довольно часто, и со вре-
менем снижается ответ на лечение [29]. При ВЭБ-инду ци ро-
ванном гемофагоцитозе применяют ритуксимаб (Маб тера) 
в дозе 375 мг/м2 в виде 4 последовательных инфузий с ин-
тервалом в 7 дней [30].

Симптоматическая терапия СЧХ включает в себя профи-
лактическую противомикробную (антибактериальную, 
проти вогрибковую, противовирусную) терапию, замести-
тельные ежемесячные инфузии препаратов внутривенного 
иммуноглобулина (ВВИГ), стимуляцию гранулоцитопоэза 
препаратами гранулоцитарного колониестимулирующего 
фактора (Г-КСФ), а также другую посиндромную терапию.

Наблюдавшиеся нами пациенты с СЧХ с момента на-
чала наблюдения в ФНКЦ ДГОИ им. Дмитрия Рогачева 
Мин здрава России постоянно получали антибактериаль-
ную и противогрибковую терапию как с целью профилак-
тики, так и для лечения различных инфекционных ослож-
нений. Всем пациентам проводили стимуляцию лейкопоэ-
за препаратами Г-КСФ. С учетом ВЭБ-виремии двум па-
циентам (клинические наблюдения №2 и 3) проводили 
терапию ритуксимабом в дозе 375 мг/м2 в виде двух по-
следовательных инфузий с интервалом в 7 дней, а также 
высокодозную терапию ВВИГ из расчета 1 г/кг. Фаза «ак-
селерации» развилась только у одного пациента (клини-
ческое наблюдение №2). В связи с этим ему была начата 
терапия по протоколу HLH-2004.

ТГСК от полностью HLA-совместимого неродственного 
донора с применением TCRαβ+ и CD19+ деплеции трансплан-
тата и режима кондиционирования со сниженной интенсив-
ностью (флударабин 150 мг/м2, треосульфан 42 г/м2, мелфа-
лан 140 мг/м2, антитимоцитарный глобулин 5 мг/кг, ритук-
симаб 100–375 мг/м2) была выполнена двум пациентам 
(клинические наблюдения №2 и 3). С учетом «мягкого» фе-
нотипа заболевания у одного пациента (клиническое наблю-
дение №1), а также социальных показаний ТГСК данному 
пациенту не проводили. После ТГСК приживление тромбо-
цитарного и лейкоцитарного ростков кроветворения произо-
шло в стандартные сроки (на 12–15-е сутки после ТГСК). 
В раннем посттрансплантационном периоде ожидаемым 
явилось развитие мукозита различной степени тяжести (кли-
ническое наблюдение №2 – III–IV степени, клиническое на-
блюдение №3 – I–II степени). У одного пациента (клиничес-
кое наблюдение №2) развился катетер-ассоциированный 
сепсис, обусловленный Candida parapsilosis, у другого паци-
ента (клиническое наблюдение №3) была выявлена стойкая 
ЦМВ-виремия. Профилактику реакции «трансплантат против 
хозяина» (РТПХ) у одного пациента (клиническое наблюде-
ние №2) проводили метотрексатом (ввиду изначально погра-
ничных значений азотемии), у другого пациента (клиническое 
наблюдение №3) – такролимусом. У обоих пациентов эпизо-
дов РТПХ не отмечено. В посттрансплантационном периоде 
функция трансплантата у обоих пациентов оставалась удов-
летворительной. На 120-е сутки после ТГСК химеризм сме-
шанный у обоих пациентов по CD3+-линии (клиническое на-
блюдение №2 – 26% клеток собственного происхождения, 
клиническое наблюдение №3 – 41% клеток собст венного про-

Таблица 3. Особенности ТГСК у двух больных с СЧХ

Параметр № наблюдения

1 2

Кондиционирование

Флударабин 150 мг/м2

Треосульфан 42 г/м2

Мелфалан 140 мг/м2

Тимоглобулин 5 мг/кг
Ритуксимаб 100 мг/м2

Флударабин 150 мг/м2

Треосульфан 42 г/м2

Мелфалан 140 мг/м2

Ритуксимаб 375 мг/м2

Донор Неродственный, 10/10 Неродственный, 10/10

Деплеция TCRαβ+ и CD19+ TCRαβ+ и CD19+

Количество CD34+-клеток 
в трансплантате, ×106/кг 17,9 14,79

Количество TCRαβ+-клеток 
в трансплантате, ×103/кг 3 3,75

Количество  
ядросодер жащих клеток 
в трансплантате, ×106/кг

10,3 7,5

Приживление трансплантата 
(тромбоциты, лейкоциты), 
сутки после ТГСК

12-е 15-е

Осложнения
Мукозит III–IV степени, 

сепсис  
(Candida parapsilosis)

Мукозит I–II степени, 
ЦМВ-виремия

РТПХ Нет Нет

Профилактика РТПХ Метотрексат Такролимус

Химеризм (на 120-е сутки 
после ТГСК)

Смешанный 
(CD3+-клетки 

составляют 26% 
собственных клеток)

Смешанный 
(CD3+-клетки 

составляют 41% 
собственных клеток)
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исхождения). Таким образом, у обоих пациентов зафикси-
рована гематологическая реконституция. У обоих пациентов 
продолжена противомикробная терапия в профилактическом 
режиме в домашних условиях с периодическим обследовани-
ем в условиях отделения дневного стационара (табл. 3).

Заключение
Несмотря на редкость заболевания, установление диа-

гноза СЧХ не представляет трудности ввиду специфической 
клинической картины и лабораторных признаков. Пато гно-
моничным является парциальный ГКА, а также обнаружение 
гигантских гранул в гранулосодержащих клетках на разных 
этапах их дифференцировки. Раннее установление диагно-
за позволяет избежать развития угрожающих жизни состоя-
ний, в первую очередь ГЛГ.

Молекулярно-генетическая диагностика остается затруд-
нительной ввиду большого размера гена LYST. Однако иден-
тификация типа мутации необходима для определения про-
гноза течения заболевания, а также для дальнейшего про-
ведения пренатальной диагностики в данной семье. Большие 
надежды в плане молекулярно-генетического обследовании 
больных с СЧХ возлагают на методы секвенирования нового 
поколения [31].

С учетом данных литературы и собственного опыта ТГСК 
с использованием режима кондиционирования со снижен-
ной токсичностью является единственным методом излече-
ния СЧХ и может с успехом проводиться этим больным.
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