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НАСЛЕДСТВЕННАЯ ТРОМБОТИЧЕСКАЯ 
ТРОМБОЦИТОПЕНИЧЕСКАЯ ПУРПУРА  

(синдром Апшо-Шульмана) 
Синдром Апшо-Шульмана (СА-Ш, наследственная ТТП). Irving 

Schulman с соавторами (1960 г.) описал историю болезни 8-летней девочки  c   
рецидивирующей тромбоцитопенией, у которой был достигнут хороший эф-
фект при лечении плазмой [47]. Jefferson D. Upshaw (1978 г.) опубликовал 
историю болезни 29-летней женщины с рецидивирующей с 6-месячного воз-
раста тромбоцитопенией и микроангиопатическим гемолизом, эффективно 
лечившейся трансфузиями свежезамороженной плазмы, и предположил связь 
болезни с наследственным дефицитом фактора, влияющего на продолжи-
тельность жизни тромбоцитов и эритроцитов [48]. Позднее наследственная 
ТТП получила название синдрома Upshaw-Schulman (синдрома Апшо-
Шульмана).  

Наследственная ТТП составляет не более 5% от всех случаев ТТП с де-
фицитом ADAMTS-13, частота которой, по данным D.R. Terrell с соавторами 
(2005 г.), составляет 2 случая на 1 млн. жителей в год [15]. Частота первого 
эпизода СА-Ш в разных возрастных группах различна: в неонатальном пе-
риоде болезнь проявляется у 43–47% пациентов (как правило, требует об-
менного переливания крови) [49, 50]; от 2 месяцев до 18 лет – у 32% пациен-
тов; после 18 лет – у 16% пациентов [49] (описаны два брата с наследствен-
ной формой ТТП, проявившейся после 35 лет [20], описана манифестация 
болезни во время острой пневмонии у мужчины 61 года [51]). Тяжёлый де-
фицит ADAMTS-13 без развития клиники ТТП отмечен у 5% пациентов [49]. 

Механизм наследования СА-Ш – рецессивный. Известно более семиде-
сяти мутаций гена ADAMTS-13, которые приводят к дефициту фермента или 
нарушению его высвобождения в кровь [49].  

По мнению японских специалистов, у всех детей и беременных женщин 
с тромбоцитопенией необходимо исследовать уровень активности ADAMTS-
13 [50]. 

В японском регистре (919 человек) больных ТМА (ТТП+ГУС) 4,46% со-
ставляют пациенты (41 человек) с наследственной ТТП, соотношение жен-
щин и мужчин – 25:16. У всех больных выявлен тяжёлый дефицит ADAMTS-
13, вызванный генетическими мутациями [50, 52]   

КЛИНИКА. Клиническая характеристика СА-Ш в неонатальном перио-
де: выраженная желтуха за счёт непрямой гипербилирубинемии вследствие 
Кумбс-негативной гемолитической анемии с шистоцитами и тромбоцитопе-
ния (< 20х109/л), может быть лихорадка. У большинства пациентов из-за мас-
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сивной гемоглобинурии развивается острая почечная недостаточность 
(ОПН). Кровезамена обеспечивает нормализацию гематологических показа-
телей [53].   

При более позднем начале болезни толчком к развитию первого эпизода 
могут быть: инфекции, введение десмопрессина, хирургическая операция, 
беременность. Возможно, в развитии ТТП играет роль вакцинация [49]. В 
детстве у 79% больных наблюдается тромбоцитопения, которая ошибочно 
диагностируется как ИТП [50].  

Тромбоцитопения развивается в начале каждого эпизода (100% случаев). 
Гемолитическая анемия возникает одновременно или через 12–24 часа. У 
трети нелеченных больных имеет место ишемическое поражение ЦНС (ге-
мипарез, гемиплегия, афазия, судороги, кома с ишемическими изменениями 
на МРТ или без них), редко возникающее при неонатальных эпизодах. ОПН 
характерна для гемолитического криза. Часто происходит полное восстанов-
ление больных. Но у половины детей с СА-Ш, не получавших превентивную 
плазмотерапию, наблюдаются перманентные симптомы почечного пораже-
ния (протеинурия, хроническая почечная недостаточность (ХПН)). Терми-
нальная стадия ХПН у подростков и взрослых развивается обычно после по-
стоянно рецидивирующего течения болезни. Редко описываются ретиналь-
ные ишемии, инфаркт миокарда. При манифестации болезни у взрослых кли-
ника острого эпизода аналогична идиопатической ТТП [53].  

ДИАГНОСТИКА. Для СА-Ш характерен крайне низкий уровень актив-
ности ADAMTS-13, антител к ADAMTS-13 нет. Диагноз наследственная ТТП 
устанавливается на основании обнаружения мутации гена с помощью поли-
меразной цепной реакции [49] и секвенирования генов [53].    

ЛЕЧЕНИЕ. Инфузии плазмы (5–10 мл/кг) каждые 2–4 недели без плаз-
мозамены должны предотвращать развитие рецидива [28, 54]. В случае воз-
никновения инфекции или при проведении оперативного лечения необходи-
мо сократить интервал между ведениями до 1–2 недель [53]. 

РЕЦИДИВ. Для СА-Ш характерны рецидивы. Интервалы между эпизо-
дами непредсказуемы и могут продолжаться 2–3 недели [41] (у трети пациен-
тов длительность интервала – до нескольких лет [53]). Рецидивы начинаются 
со снижения тромбоцитов за 24–48 часов от 150х109/л до 10–20х109/л и сни-
жения гемоглобина < 100 г/л. Между рецидивами обычно происходит полное 
восстановление, хотя у некоторых пациентов сохраняется хроническая тром-
боцитопения и гемолиз, осложняющийся билиарным литиазом [53]. 

НАСЛЕДСТВЕННАЯ ТТП И БЕРЕМЕННОСТЬ. При нормальной 
беременности уровень фактора фон Виллебранда повышается в 2–5. Во II–III 
триместре появляется тромбоцитопения, часто вслед за ней развивается 
МАГА и ТТП [50]. Развитие болезни во время беременности опасно для пло-
да. В половине случаев отмечается мертворождение или гибель младенцев 
вскоре после родов, почти все выжившие рождаются недоношенными. В 
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случае применения профилактических инфузий плазмы с восьмой недели бе-
ременности, дети рождаются здоровыми и доношенными [50, 55].  
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