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Особенности эссенциальной тромбоцитемии 
у новорожденных и детей раннего возраста
АХВЕРДИЕВА Л. Д., МУЩЕРОВА Д. М., САРКИСЯН Е. А., ЧЕРКАСОВА С. В., ДРАГУНОВА М. В., ШУМИЛОВ П. В.

ФГАОУ ВО «Российский национальный исследовательский медицинский университет 
имени Н.И. Пирогова» Минздрава России (Пироговский университет), Москва

Эссенциальная тромбоцитемия (МКБ-10: D47.3, OMIM: #187950) — редкое клональное миелопролиферативное заболева-
ние, характеризующееся стойким повышением количества тромбоцитов. Клиническое течение у новорожденных и детей ран-
него возраста преимущественно бессимптомное или малосимптомное, с парадоксально низким риском тромботических ос-
ложнений на фоне высокой частоты микрососудистых и геморрагических нарушений, обусловленных приобретенным синдро-
мом фон Виллебранда (von Willebrand syndrome). Диагностика заболевания сложна в связи с необходимостью исключения
более распространенных в неонатальном периоде реактивного тромбоцитоза и его наследственных форм. Перспективным на-
правлением в настоящий момент является разработка педиатрических диагностических критериев и комплексных генетических
анализов для выявления новых драйверных мутаций. Лечение носит консервативный характер и часто приводит к благоприят-
ному исходу. Настоящий обзор систематизирует современные данные мировой литературы об особенностях течении эссенци-
альной тромбоцитемии у новорождённых и детей раннего возраста, акцентируя внимание на ключевых отличиях от взрослой
формы заболевания.
Ключевые слова: эссенциальная тромбоцитемия, «тройной негативный» статус, ген JAK2, ген CALR, ген MPL, приобретенный
синдром фон Виллебранда, миелопролиферативное заболевание
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Essential thrombocythemia (ICD-10: D47.3, OMIM: #187950) is a rare clonal myeloproliferative disorder characterized by a persistent increase in platelet count.
The clinical course in newborns and young children is predominantly asymptomatic or oligosymptomatic, with a paradoxically low risk of thrombotic complications
against a background of a high frequency of microvascular and haemorrhagic disorders caused by acquired von Willebrand syndrome. The diagnosis of essential
thrombocythemia is complicated by the need to exclude reactive thrombocytosis and its hereditary forms, which are more common in the neonatal period. A prom-
ising direction at the moment is the development of paediatric diagnostic criteria and comprehensive genetic analyses to identify new driver mutations. Treatment is
conservative and often leads to a favourable outcome. This review systematises current data from the world literature on the characteristics of essential thrombo-
cythemia in newborns and young children, focusing on key differences from the adult form of the disease.
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Эссенциальная тромбоцитемия (МКБ-10: D47.3,
OMIM: #187950) — клональное миелопролиферативное за-
болевание, характеризующееся неконтролируемой проли-
ферацией мегакариоцитов в костном мозге, стойким тром-
боцитозом ( ≥ 450 x 109/л) и повышенным риском тромбо-
тических и геморрагических осложнений [1]. При
постановке диагноза необходимо учитывать возрастные
особенности: у детей старше 6 лет и взрослых пороговым
значением является уровень тромбоцитов ≥ 450 x 109/л,
тогда как у новорожденных и детей раннего возраста этот
критерий требует осторожной интерпретации, так как верх-
няя граница нормы в неонатальном периоде может дости-
гать 450—500 x 109/л [1,2,3]. 

В педитрической практике эссенциальная тромбоцитопе-
ния отличается уникальным молекулярным ландшафтом, что
коренным образом отличает ее от взрослого варианта и не-
редко создает серьезные диагностические трудности [3]. Ос-
новной задачей при ведении ребенка с тромбоцитозом ста-
новится дифференциальная диагностика между редкой эссен-
циальной тромбоцитемией и крайне распространенным в
неонатальном периоде и раннем детском возрасте реактив-
ным тромбоцитозом. 

Цель: на основе анализа современных литературных дан-
ных систематизировать особенности клинической картины,
диагностики и лечения эссенциальной тромбоцитемии у детей
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первых месяцев жизни, подчеркнув принципиальные различия
с взрослой формой заболевания.

В ходе работы был проведен поиск и анализ современных
научных российских и зарубежных источников, опубликован-
ных за период с 2015 по 2025 год. Кроме того, использова-
лись источники с исторической значимостью. Поиск выпол-
нялся с использованием международных библиографических
баз данных PubMed, Scopus, Google Shcolar, ResearchGate и
российской научной библиотеки eLibrary.ru, по ключевым сло-
вам: «эссенциальная тромбоцитемия», «тройной негативный
статус», «ген JAK2», «ген CALR», «ген MPL», «приобретенный
синдром фон Виллебранда», «миелопролиферативное забо-
левание». В основу работы легли данные ретроспективных ко-
гортных исследований, включивших научную нформацию о
новорожденных и детях раннего возраста с установленным
диагнозом эссенциальной тромбоцитемии или других миелоп-
ролиферативных неоплазий. Диагностика в отобранных ис-
следованиях проводилась в соответствии с актуальными кри-
териями Всемирной организации здравоохранения (ВОЗ)
2016 г. [4,5]. 

Историческая справка. В 1920 году французский врач
Р. Эмбер (R. Humbert) совместно с М. Павловским (M. Pavlovsky)
впервые описали состояние, характеризующееся первичным,
не реактивным тромбоцитозом [6]. В 1934 году Е. Эпштейн
(E. Epstein) и С. Гедин (S. Gödin) предложили термин «гемор-
рагическая тромбоцитемия» (haemorrhagic thrombocythemia),
описав случай пациента с крайне высоким числом тромбоци-
тов и выраженными кровотечениями. Эта работа стала пер-
вой попыткой отделить эссенциальный тромбоцитоз от других
состояний с повышенным числом тромбоцитов [6,7].

Настоящий прорыв в понимании патогенеза эссенциаль-
ной тромбоцитемии связан с именем Уильяма Дамешека
(William Dameshek). В 1951 году он сформулировал концеп-
цию «миелопролиферативных заболеваний», изложенную в
статье «Some Speculations on the Myeloproliferative Syndromes»
(«Некоторые размышления о миелопролиферативных синд-
ромах») [6,7,8]. До работ Дамешека такие состояния, как эс-
сенциальная тромбоцитемия, истинная полицитемия и первич-
ный миелофиброз, рассматривались как отдельные и несвя-
занные патологии. Дамешек предложил революционную ги-
потезу: все эти болезни являются проявлениями единого пато-
логического процесса — неконтролируемой пролиферации
клеток костного мозга. В связи с чем он объединил их под об-
щим термином «миелопролиферативные синдромы» (Myelo-
proliferative Syndromes) [8]. Согласно его концепции, заболе-
вания имеют общее происхождение из единой полипотентной
стволовой клетки, способны трансформироваться друг в дру-
га (например, истинная полицитемия может прогрессировать
в миелофиброз) и сопровождаются сходными клиническими
осложнениями, такими как тромбозы и кровотечения [6,8].
Кроме того, Дамешек одним из первых указал, что геморра-
гический синдром при эссенциальной тромбоцитемии обус-
ловлен качественной дисфункцией тромбоцитов, введя в па-
тогенез понятие тромбоцитарной неполноценности [6,8].

В 1993 году было опубликовано одно из первых детальных
описаний эссенциальной тромбоцитемии у ребёнка [9].
В наблюдении Frezzato et al. сообщается о случае 8-месячного
мальчика с устойчивым тромбоцитозом (850—1100 x 109/л),
впервые выявленным в возрасте 3 месяцев жизни. Интересно,
что у отца также отмечался бессимптомный тромбоцитоз до
600—700 x 109/л [9,10].

В 2001 году Всемирная организация здравоохранения
официально включила эссенциальную тромбоцитемию в

классификацию опухолей кроветворной и лимфоидной тка-
ней как миелопролиферативное заболевание, окончательно
закрепив её онкологический статус [6,7]. Молекулярный про-
рыв произошёл в 2005 году, когда несколько исследователь-
ских групп почти одновременно выявили мутацию V617F в ге-
не JAK2 у подавляющего большинства пациентов с истинной
полицитемией и примерно у половины больных с эссенциаль-
ной тромбоцитемией и миелофиброзом [6,7]. 

Этиология. Молекулярно-генетический профиль эссенци-
альной тромбоцитемии у детей существенно отличается от та-
кового у взрослых пациентов. Для детей раннего возраста ха-
рактерен «тройной негативный» статус — развитие патологии
без типичных драйверных мутаций (мутаций в генах JAK2,
CALR или MPL). При этом заболевание протекает с типичной
клинической (персистирующий тромбоцитоз) и костномозго-
вой (гиперплазия мегакариоцитарного ростка) картиной, что
в совокупности с исключением других причин вторичного
тромбоцитоза позволяет выставить диагноз [3]. У взрослых, в
свою очередь, преобладает соматическая мутация V617F в
гене JAK2 в 50—60% случаев [11,12]. 

Тип наследования зависит от генетического варианта.
Спорадические случаи, составляющие большинство и обус-
ловлены соматическими мутациями. Семейные формы харак-
теризуются аутосомно-доминантным типом наследования.
Герминальные мутации встречаются крайне редко (< 5% всех
случаев) и описаны в отдельных семейных наблюдениях.
В неонатальном периоде особенно характерны случаи, свя-
занные с мутациями гена SH2B3, которые нарушают регуля-
цию сигнального пути цитокинов [13].

Эпидемиология. Эссенциальная тромбоцитемия являет-
ся наиболее распространенным из классических Ph-негатив-
ных миелопролиферативных заболеваний (группы клональ-
ных заболеваний костного мозга, характеризующихся избы-
точной пролиферацией одного или нескольких ростков миело-
идного кроветворения при отсутствии филадельфийской хро-
мосомы) у взрослых [14]. При этом заболеваемость у взрослых
составляет приблизительно 1 случай на 100 000 населения в
год [12,15].

В педиатрической популяции картина принципиально
иная. У детей в возрасте младше 14 лет заболеваемость до-
вольно низка и оценивается в 1 случай на 10 000 000 детей,
что в 100 раз ниже, чем у взрослых [16]. 

Возраст манифестации заболевания имеет значительные
различия: у взрослых пик заболеваемости приходится на
50—60 лет, тогда как у детей заболевание может дебютиро-
вать в любом возрасте. Разницы в распределении частоты за-
болевания среди представителей разных полов в литературе
не описано [11]. 

Патогенез. Патогенез эссенциальной тромбоцитемии ба-
зируется на концепции конститутивной активации сигнального
пути JAK-STAT (Janus kinase — Signal Transducer and Activator of
Transcription, янус-киназы — трасдукторы сигнала и активато-
ры транскрипции), приводящей к автономной пролиферации
мегакариоцитарного ростка кроветворения [1,7].

Главным молекулярным механизмом является постоянная,
нерегулируемая активация JAK-STAT пути, который в норме
активируется кратковременно при связывании цитокинов, та-
ких как тромбопоэтин (TPO — thrombopoietin), со своими ре-
цепторами [1]. Согласно данным исследований, у взрослых
пациентов наиболее распространенной является мутация
V617F в гене JAK2 [1,7]. Данная точечная мутация в псевдо-
киназном домене гена JAK2 приводит к потере ингибирующе-
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го контроля и конститутивной активации тирозинкиназной ак-
тивности независимо от связывания с лигандом [7]. 

Помимо точечной мутации V617F в гене JAK2, идентифи-
цированы другие драйверные мутации. Мутации в гене MPL
(MPL proto-oncogene, рецептор тромбопоэтина), такие как
W515L/K, приводят к изменению конформации рецептора и его
постоянной активации [1,7]. Мутации в гене CALR (calreticulin,
кальретикулин) вызывают изменение структуры белка и его свя-
зывание с рецептором MPL, что также приводит к конститу-
тивной активации сигнального пути JAK-STAT [1,7]. Интерес-
но, что, по данным Tefferi А. и Vannucchi А.М., мутации CALR
ассоциированы с более благоприятным течением заболева-
ния и меньшим риском тромботических осложнений [7].

У детей приблизительно в 40—60% случаев (данные огра-
ничены размерами выборок и методами тестирования) забо-
левание развивается без классических драйверных мутаций,
что классифицируется как «тройной негативный» статус
[2,4,11]. Этот факт указывает на то, что патогенез эссенци-
альной тромбоцитемии у детей может иметь иные, еще не
идентифицированные генетические механизмы [4,11]. 

Дополнительной диагностической сложностью является
феномен мозаицизма. Исследования показывают, что мута-
ция V617F в гене JAK2 у детей может не детектироваться в пе-
риферической крови при стандартном обследовании, но при
этом выявляться в колониеобразующих клетках костного моз-
га. Это свидетельствует о низкой аллельной нагрузке и моза-
ичном распределении мутантного клона, что существенно за-
трудняет верификацию диагноза [2,16,17]. Патогенетиче-
ские механизмы эссенциальной тромбоцитемии у детей тре-
буют дальнейшего изучения и применения современных мето-
дов молекулярно-генетического анализа.

Патогенез осложнений. Тромботические осложнения
развиваются вследствие сочетанных количественных и каче-
ственных нарушений тромбоцитов. Постоянная конститутив-
ная активация сигнального пути JAK-STAT приводит к гипер-
чувствительности тромбоцитов к активации [7]. При этом
наблюдается парадокс: несмотря на снижение реакции на
стандартные агонисты (аденозиндифосфат (АДФ), адрена-
лин), отмечается повышенная склонность к спонтанной аг-
регации с лейкоцитами [2,14]. Дополнительными фактора-
ми тромбогенеза являются эндотелиальная дисфункция и
высвобождение прокоагулянтных микрочастиц [7]. У детей
качественные дефекты тромбоцитов описаны, но изучены
недостаточно, данные основаны главным образом на взрос-
лых пациентах [2].

Геморрагические осложнения, особенно актуальные в пе-
диатрической практике, в основном связаны с развитием при-
обретенного синдрома фон Виллебранда [1,2,11]. Исследо-
вания показывают, что при экстремальном тромбоцитозе
(> 1000 x 109/л) происходит повышенная адсорбция круп-
ных мультимеров фактора Виллебранда (vWF, von Willebrand
Factor) на мембранах тромбоцитов с последующим протеоли-
зом ферментом ADAMTS13 (A disintegrin and metalloprotein-
ase with thrombospondin type 1 motif, 13 member, Дезинтег-
рин-подобная и металлопротеиназа с тромбоспондиновым
мотивом 1-го типа, член 13 семейства) [1,2]. Это приводит к
истощению запасов высокомолекулярных мультимеров фак-
тора Виллебранда, критически важных для адгезии тромбоци-
тов к субэндотелию, что клинически проявляется повышенной
кровоточивостью, особенно на фоне приема ацетилсалици-
ловой кислоты [11,12].

Влияние эссенциальной тромбоцитемии на течение
беременности. Течение беременности на фоне эссенциаль-

ной тромбоцитемии представляет собой сложную клиниче-
скую проблему, в основе которой лежит нарушение микро-
циркуляции в плацентарном ложе. Патогенез акушерских ос-
ложнений является многокомпонентным процессом, иници-
ируемым нарушением нормального функционирования тром-
боцитов на фоне физиологической гиперкоагуляции бере-
менных [12,18]. Ключевым патогенетическим звеном
выступает плацентарная недостаточность, развивающаяся
вследствие хронической микротромботизации спиральных
артерий плаценты [18]. Несмотря на количественное увели-
чение, тромбоциты при тромбоцитемии обладают качествен-
ными дефектами, что приводит к их спонтанной активации и
повышенной адгезии к поврежденному эндотелию. Это при-
водит к окклюзии спиральных артерий микротромбами, ише-
мии и некрозу участков плацентарной ткани, нарушая про-
цесс плацентации [1,18]. Следствием этих процессов является
каскад классических акушерских осложнений, в частности
синдром задержки роста плода вследствие хронической ги-
поксии и преэклампсия, в патогенезе которой пусковую роль
играет ишемия плаценты [1,18,19]. Спектр неблагоприятных
исходов включает самопроизвольное прерывание беремен-
ности в первом триместре, антенатальную гибель плода, от-
слойку нормально расположенной плаценты, преэклампсию
и преждевременные роды [1,12,19].

Современный подход к терапии, включающий назначение
низких доз ацетилсалициловой кислоты для улучшения пла-
центарного кровотока и использование интерферона-α в ка-
честве безопасной циторедуктивной терапии у пациенток вы-
сокого риска, позволяет существенно улучшить прогноз как
для матери, так и для плода [1,20].

Новорожденные от матерей с тромбоцитемией. Рож-
дение детей от матерей с эссенциальной тромбоцитемией со-
здает уникальную клиническую ситуацию, при которой состоя-
ние новорожденного определяется сложным взаимодействием
нескольких патогенетических факторов. Принципиальными
среди них являются трансплацентарная передача антитромбо-
цитарных антител, особенно на фоне терапии анагрелидом,
способная вызвать у ребенка иммунную тромбоцитопению.
Клинически состояние манифестирует в первые дни жизни пе-
техиальной сыпью, экхимозами и повышенной кровоточиво-
стью, а в тяжелых случаях — жизнеугрожающими внутренними
кровоизлияниями [21]. Еще одним ключевым фактором являет-
ся хроническая плацентарная недостаточность вследствие мик-
ротромботизации в сосудах плаценты, приводящая к синдрому
задержки роста плода, хронической внутриутробной гипок-
сии и антенатальной гибели [1]. Наследственная передача
мутации, например, в генах MPL или JAK2, представляет со-
бой еще один потенциальный путь влияния, хотя манифеста-
ция заболевания в неонатальном периоде встречается редко
[10,11,21]. Следовательно, такие новорожденные составля-
ют группу высокого риска и нуждаются в междисциплинарном
наблюдении с момента рождения.

Особенности клинической картины эссенциальной
тромбоцитемии в разных возрастных группах. Клиниче-
ское течение эссенциальной тромбоцитемии у детей карди-
нально отличается от взрослой формы заболевания [2,4]. Для
педиатрической популяции характерно преобладание бес-
симптомных форм, выявляемых случайно при рутинном об-
следовании [2,11,12]. Основные клинические проявления в
разных возрастных периодах приведены в таблице 1.

Для детей первых месяцев жизни характерны преоблада-
ние «тройного негативного» статуса, минимальная симптома-
тика и низкий риск тромбозов по сравнению со взрослыми
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пациентами, что обуславливает возможность придерживаться
наблюдательной тактики при ведении пациентов данной воз-
растной группы.

Диагностика. Диагностика эссенциальной тромбоците-
мии в педиатрической практике затруднительна вследствие
частого бессимптомного течения. Как правило данное забо-
левание является случайной находкой при обследовании ре-
бенка. 

В целом диагностический процесс требует комплексного
подхода, включающего оценку клинических данных, резуль-
татов морфологического исследования костного мозга и сов-
ременных методов молекулярно-генетического тестирования.
Согласно критериям Всемирной организации здравоохране-
ния 2016 года, диагноз устанавливается при наличие сле-
дующих больших критериев: 1) стойкое увеличение числа
тромбоцитов ( ≥ 450 x 109/л); 2) гиперплазия мегакариоци-

Таблица 1. Характеристика эссенциальной тромбоцитемии в разных возрастных группах [2,4,6,7,11,12,14,21,22]
Table 1. Characteristics of essential thrombocythemia in different age groups [2,4,6,7,11,12,14,21,22]

Показатель/
возрастной 

период

Новорожденные 
(0—1 мес)

Грудной и ранний детский 
возраст (1 мес-3 года)

Дети и подростки 
(3 года—18 лет)

Молодые взрослые 
(19—40 лет)

Пожилые пациенты 
(> 60 лет)

Преобладаю-
щий тип мутации

«Тройной негативный» 
статус, мутация V617F 
в гене JAK2

Высокая 
распространенность 
«тройного негативного» 
статуса, возможны 
герминальные мутации 

«Тройной негативный» 
статус, мутации в 
генах CALR, JAK2 

Мутация V617F в гене 
JAK2 (~50—60%), 
мутация в гене CALR 
(~20—25%); «тройной 
негативный» статус 
(~10—20%) 

Преобладает мутация 
V617F в гене JAK2, 
возможны мутации в генах 
CALR, MPL

Клиника на 
момент 
диагноза

Бессимптомное или 
малосимптомное течение 
(литературные данные 
ограничены)

Часто бессимптомное или 
малосимптомное течение

Бессимптомное 
течение (> 50%)

Часто бессимптомное 
или малосимптомное 
течение

Чаще манифестные формы 
с развитием осложнений

Тромботические 
осложнения

Описаны редкие случаи 
тромбоза почечных вен, 
сосудов головного мозга, 
портальной системы 
(литературные данные 
ограничены)

Риск присутствует Низкий риск Низкий риск
Высокий риск (12—39%). 
Чаще артериальные 
тромбозы

Геморрагиче-
ские 
осложнения

Ограниченные 
литературные данный 
описывают высокий риск 

Риск повышен, особенно 
при тромбоцитозе 
>1500 x 109/л

Риск повышен (до 
19%), особенно при 
тромбоцитозе 
>1500 x 109/л

Низкий риск Риск повышен 

Микроциркулят
орные 
нарушения

Не характерны или не 
могут быть выявлены в 
неонатальном периоде

Могут присутствовать, но 
неспецифичны 

Встречаются часто (до 
39%) Встречаются Менее характерны

Влияние на 
центральную 
нервную 
систему

Риск тромбозов 
(литературные данные 
ограничены)

Возможны 
микроциркуляторные 
нарушения

Частые 
микроциркуляторные 
нарушения

Микроциркуляторные 
нарушения

Доминируют 
тромботические 
осложнения

Влияние на 
костный мозг

Гиперплазия 
мегакариоцитарного 
ростка

Гиперплазия 
мегакариоцитарного 
ростка

Гиперплазия 
мегакариоцитарного 
ростка

Гиперплазия 
мегакариоцитарного 
ростка

Гиперплазия 
мегакариоцитарного 
ростка, риск фиброза

Органомегалия Не характерна, но может 
встречаться

Частая, возможна 
умеренная 
гепатоспленомегалия 

Частая (52%), обычно 
умеренная 
гепатоспленомегалия

Умеренная 
спленомегалия

Выраженная 
спленомегалия, часто как 
признак прогрессии 

Риск 
трансформации

Неизвестен ввиду 
отсутствия долгосрочных 
наблюдений

Низкий. Количество 
данных ограничено

Низкий. Риск 
трансформации в 
миелофиброз и 
острый миелоидный 
лейкоз остаются не 
изучены ввиду малого 
числа наблюдений 

Низкий, но выше, чем 
у детей 

Наиболее высокий. Риск 
прогрессии в 
миелофиброз и острый 
миелоидный лейкоз 

Тактика ведения

Наблюдение у 
бессимптомных 
пациентов. 
Экстренная 
циторедуктивная терапия 
(интерферон-?) при 
развитии осложнений. 
Тромбоцитаферез 

Наблюдение у 
бессимптомных 
пациентов. Циторедукция 
только по строгим 
показаниям 
(кровотечения, 
резистентные симптомы) 

Наблюдение у 
бессимптомных 
пациентов. 
Циторедукция только 
по строгим 
показаниям 
(кровотечения, 
резистентные 
симптомы) 

Антиагрегантная 
терапия (аспирин). 
Циторедукция при 
наличии факторов 
риска 

Активная циторедуктивная 
терапия в сочетании с 
антиагрегантами 

Прогноз
В целом благоприятный, 
но есть вероятность 
развития осложнений

В целом благоприятный. 
Продолжительность жизни 
близка к популяционной

В целом 
благоприятный. 
Продолжительность 
жизни близка к 
популяционной 

Благоприятный. 
Медиана 
выживаемости 35 лет 

Относительно 
неблагоприятный
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тарного ростка в костном мозге; 3) выявление характерных
мутаций в генах JAK2, CALR, MPL; 4) исключение вторичных
причин тромбоцитоза (инфекций, воспалительных процессов,
дефицита железа, состояний после спленэктомии) [1]. Для ве-
рификации диагноза требуется соответствие либо всем 4 боль-
шим критериям, либо первым трем в сочетании с малым кри-
терием, которым служит наличие клонального маркера или от-
сутствие лабораторных признаков, характерных для вторично-
го тромбоцитоза. Важным методом верификации служит гисто-
логическое исследование костного мозга, получаемого путем
трепанобиопсии, которое выявляет характерную гиперплазию
мегакариоцитарного ростка с увеличением количества круп-
ных, зрелых форм мегакариоцитов [11,12]. В связи с крайней
редкостью эссенциальной тромбоцитемии у детей, педиатри-
ческие диагностические критерии отсутствуют [16].

Дифференциальная диагностика. Дифференциаль-
ная диагностика представляет собой одну из наиболее
сложных задач в ведении неврожденных и детей раннего
возраста с тромбоцитозом. Ее основные аспекты представ-
лены в таблице 2.

Главной задачей при выявлении стойкого тромбоцитоза у
ребенка является дифференциальная диагностика между кло-
нальной эссенциальной тромбоцитемией и преобладающим в
педиатрической практике реактивным (вторичным) тромбоци-
тозом, ассоциированным с инфекциями, дефицитом железа,
воспалительными и другими состояниями [1,23]. Кроме того,
важно помнить и о редких наследственных формах семейной
тромбоцитемии, обусловленных герминальными мутациями в
генах THPO, MPL или JAK2, которые требуют молекулярно-ге-
нетического подтверждения [12,23,25]. 

Современные методы терапии. Современный подход к
терапии эссенциальной тромбоцитемии у детей носит консер-
вативный характер, в связи с зачастую благоприятным про-
гнозом и низким риском жизнеугрожающих осложнений.

У бессимптомных пациентов с умеренным тромбоцитозом
(< 1000—1500 x 109/л) методом выбора является стратегия
активного наблюдения [1,2,11].

Активная циторедуктивная терапия инициируется только
по строгим показаниям: наличие тромботических или тяжелых
геморрагических событий в анамнезе; стойкие, резистентные
к симптоматической терапии микрососудистые симптомы;
экстремальный тромбоцитоз (> 1500 x 109/л), ассоцииро-
ванный с геморрагическим синдромом; признаки прогресси-
рующего миелофиброза [26].

В отличие от взрослой практики, где гидроксимочевина
служит терапией первой линии, в педиатрии предпочтение от-
дается пегилированному интерферону-α, который демонст-
рирует не только циторедуктивную эффективность, но и по-
тенциальный болезнь-модифицирующий эффект, позволяю-
щего воздействовать на патологический клон стволовых кле-
ток [21,26,27]. Анагрелид, применяется ограниченно, в ос-
новном как препарат второй линии, в связи с менее предска-
зуемой фармакокинетикой, высокой частотой побочных
эффектов (тахикардия, цефалгия) и данными о возможном по-
вышении риска прогрессии в миелофиброз [6,11,21,28].

Профилактика и лечение тромбозов требует дифферен-
цированного подхода. Антиагреганты (аспирин) являются ос-
новой профилактики артериальных осложнений, для лечения
венозных тромбозов необходимы пероральные антикоагу-
лянты [4,29].

Таргетная терапия. Таргетная терапия эссенциальной
тромбоцитемии, нацеленная на специфические молекуляр-
ные пути, в настоящее время не входит в стандартные педиат-
рические протоколы. Ингибиторы янус-киназ, такие как рук-
солитиниб, показавшие эффективность у взрослых с миело-
фиброзом, применяются у детей в исключительных случаях в
рамках исследовательских программ ввиду отсутствия доста-
точной доказательной базы по безопасности и эффективнос-

Таблица 2. Дифференциальная диагностика тромбоцитемий у новорожденных и детей раннего возраста [1, 2, 4, 7, 8, 11, 12, 21,
23, 24, 25]
Table 2. Differential diagnosis of thrombocythemia in newborns and young children [1, 2, 4, 7, 8, 11, 12, 21, 23, 24, 25]

Критерий /
Заболевание Эссенциальная тромбоцитемия Реактивный тромбоцитоз Наследственные тромбоцитемии

Мутация Драйверные мутации в генах JAK2, 
CALR, MPL

Драйверные мутации 
отсутствуют

Герминальные мутации в генах 
THPO, MPL, JAK2

МКБ-10 / OMIM D47.3 / #187950 D75.83
THPO: D75.2 / #600044 
MPL: D75.2 / #601977
JAK2: D75.2 / #614521

Характер 
заболевания

Клональное миелопролиферативное 
новообразование (неоплазия).

Ответ на внешний фактор 
(инфекция, дефицит железа, 
воспаление, состояние после 
спленэктомии)

Наследственное заболевание, 
не являющееся клональным.

Клиническая 
картина

Может быть бессимптомной или 
малосимптомной; возможны 
микрососудистые нарушения, 
геморрагические и тромботические 
осложнения

Определяется основным 
заболеванием

Часто бессимптомное течение; 
тромботические и 
геморрагические осложнения 
редки и обычно протекают мягко 

Лабораторные 
маркеры

Стойкий тромбоцитоз; гиперплазия 
мегакариоцитарного ростка в костном 
мозге

Тромбоцитоз обычно 
транзиторный; морфология 
костного мозга не изменена

Персистирующий тромбоцитоз

Тактика ведения
Активное наблюдение или 
циторедуктивная терапия по 
показаниям 

Лечение основного 
заболевания

Активное наблюдение; 
циторедуктивная терапия не 
показана
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ти в этой возрастной группе [30]. Перспективным направле-
нием считается разработка препаратов, нацеленных на спе-
цифические мутантные белки, например, мутантный кальре-
тикулин, однако эти подходы остаются на доклинической ста-
дии изучения [12]. 

Прогноз и исходы заболевания. Прогноз эссенциаль-
ной тромбоцитемии у детей первых месяцев жизни характе-
ризуется как благоприятный, существенно отличаясь от про-
гноза у взрослых пациентов [11,14]. Главными отличиями,
объясняющими более доброкачественное течение у детей, яв-
ляются уникальный молекулярный профиль с преобладанием
«тройных негативных» случаев и отсутствие коморбидной
кардиоваскулярной патологии [11,14]. Для детской популя-
ции в целом характерна низкая частота тромботических ос-
ложнений, которые являются основной причиной смертности
у взрослых, и низкий риск трансформации в миелофиброз
или острый лейкоз (обычно не более 2—3% в первые годы)
[11,14]. Геморрагические осложнения, хотя и встречаются
несколько чаще, чем у взрослых, обычно протекают легче и
связаны с экстремальным тромбоцитозом и приобретенным
синдромом фон Виллебранда.

Несмотря на общие обнадеживающие данные, все паци-
енты с эссенциальной тромбоцитемией требуют пожизненно-

го динамического наблюдения для мониторинга отдаленных
последствий заболевания.

Заключение
Эссенциальная тромбоцитемия в педиатрической

практике представляет собой крайне редкое заболевание с
преимущественно бессимптомным течением. Его актуаль-
ность обусловлена диагностическими сложностями, связан-
ными с низкой частотой драйверных мутаций, что означает,
что в педиатрии нельзя слепо переносить подходы, разрабо-
танные для взрослых. Также у детей чаще приходится прово-
дить более детальное обследование: исключать вторичный
(реактивный) тромбоцитоз, выполнять морфологическое ис-
следование костного мозга, а не полагаться только на моле-
кулярно-генетическое исследование. 

Прогноз заболевания в неонатальном периоде и раннем
детском возрасте в целом благоприятный, что определяет не-
обходимость в активном наблюдении без терапии или же кон-
сервативный подход к лечению. Перспективы дальнейших ис-
следований заключаются в проведении крупных международ-
ных исследований с целью выявления новых молекулярных
маркеров, разработки педиатрических диагностических кри-
териев и оптимизации подходов к терапии, позволяющих ми-
нимизировать отдаленные последствия как заболевания, так
и проводимого лечения.
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