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Реферат. Цель исследования – изучить клинико-анамнестическую характеристику первичных иммунодефицитов 
у пациентов, состоящих в регистре Самарской области. Материал и методы. Проведен анализ историй болезни 
30 пациентов с первичными иммунодефицитами, включенных в регистр с данной патологией. Наблюдаемые 
пациенты были в возрасте от 2 до 55 лет. Соотношение мужчин и женщин составило соответственно 2:1. Резуль-
таты и их обсуждение. Регистр пациентов с первичными иммунодефицитами в Самарской области ведется 
с 2008 г. В настоящее время регистр включает 30 пациентов в возрасте от 2 до 55 лет. 65,9% пациентов имели 
дефект гуморального звена иммунитета, 10,3% – неуточненные состояния, 10,0% – комбинированные дефекты 
и по 6,9% составили дефекты фагоцитарного и клеточного звеньев иммунитета. Средний возраст постановки 
диагноза составил (11,1±9,62) года. В качестве клинических проявлений болезни преобладают инфекционные 
заболевания органов дыхания. Выводы. Несвоевременная постановка диагноза «первичный иммунодефицит» 
влечет за собой неадекватную терапию, что представляет собой ключевую проблему ведения данных паци-
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иммунодефицитами, своевременное обеспечение необходимым лечением и повышение их качества жизни.
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Abstract. Aim. The aim of the research was to study clinical features of primary immunodefi ciency in patients who 
belong to the Samara Region Registry. Material and methods. Analysis of medical records of 30 patients with primary 
immunodefi ciency included in the corresponding registry was carried out. The patients were aged between 2 and 55 
years. The ratio of men and women was 2:1, respectively. Results and discussion. The registry of patients with primary 
immunodefi ciency in the Samara region has been maintained since 2008. Currently, the registry includes 30 patients 
aged from 2 to 55 years. 65,9% of the patients have impaired humoral immunity, 10,3% – unspecifi ed conditions, 
10,0% – combined disorders and 6,9% both for impaired phagocyte and cellular immunity. The mean age of diagnosis 
is (11,1±9,62) years. As far as clinical manifestations are concerned, respiratory infections predominate. Conclusion. 
The main problem related to primary immunodefi ciency is underdiagnosis, leading to inadequate and late treatment. 
Knowledge of the primary immunodefi ciency is necessary for doctors of various specialties not only because of the 
diversity of the clinical picture of the disease, but also because the symptoms can debut over the age of 18 years. 
The main reason for maintaining such registry is to organize patients with primary immunodefi ciency, timely provide 
necessary treatment and to improve their quality of life.
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В ведение. Традиционно первичные иммуно-
дефициты (ПИД) считаются заболеваниями 

достаточно редкими, их частота встречаемости 
составляет 1 случай на 10 000 человек [1]. Однако 
следует отметить, что согласно ряду современных 
данных частота ПИД возрастает [2, 3]. Данная тен-
денция может служить подтверждением негативного 
влияния экологической обстановки на заболевае-
мость ПИД. Благодаря достижениям современной 
медицины и молекулярной биологии становится 
понятно, что ПИД встречаются значительно чаще, 
чем было принято считать ранее [4, 5].

До открытия современных методов диагностики 
и заместительной иммунотерапии внутривенными 
иммуноглобулинами такие пациенты зачастую уми-
рали в раннем детском возрасте. Лечение обостре-
ний инфекционных заболеваний у таких больных 
требовало частых и длительных госпитализаций, 
сопровождалось многочисленными курсами анти-
бактериальной терапии. Зачастую такие пациенты 
становились инвалидами, значительно наруша-
лось качество их жизни [6, 7]. Тем не менее успехи 
современных методов диагностики, назначение 
адекватной и своевременной терапии способствуют 
значительно большей продолжительной жизни па-
циентов, их социальной активности [8, 9]. Льготное 
лекарственное обеспечение пациентов с ПИД на 
сегодняшний день также остается важной пробле-
мой современной медицины [10].

Крайне важным и необходимым условием систе-
матизации пациентов и назначения им адекватного 
количества льготного лекарственного препарата 
по жизненным показаниям является их внесение в 
соответствующий регистр [4, 10].

Цель исследования – изучить клинико-анамнес-
тическую характеристику первичных иммунодефи-
цитов у пациентов, состоящих в регистре Самарской 
области.

Материал и методы. Проведен анализ историй 
болезни 30 пациентов с первичными иммунодефи-
цитами, включенных в регистр с данной патологией. 
Наблюдаемые пациенты были в возрасте от 2 до 
55 лет. Соотношение мужчин и женщин составило 
соответственно 2:1. Были систематизированы такие 
характеристики заболевания, как частота представ-
ленных в регистре различных форм ПИД, дебют 
заболевания, ведение пациента до установления 
диагноза ПИД. Кроме того, нами были изучены кли-
нические проявления болезни и анамнестические 
данные заболевания и жизни пациентов, которые 
могли повлиять на постановку диагноза ПИД. При 
проведении статистического анализа критический 
уровень значимости р=0,05.

Результаты и их обсуждение. Регистр пациен-
тов с ПИД в Самарской области ведется с 2008 г. В 
базе данных содержится информация о количестве 
выявленных пациентов, клинических проявлениях, 
иммунных и молекулярно-генетических нарушениях, 
анамнестических данных, сведения о проводимом 
лечении. В настоящее время регистр включает 30 
пациентов в возрасте от 2 до 55 лет. Соотношение муж-
чин и женщин составило соответственно 2:1. Из них 17 
человек (56,6%) достигли возраста 18 лет; большин-
ство из них проживает в г. Самаре и г. Тольятти (65%), 
остальные – в сельской местности. Шесть пациентов 
были обследованы в отделении клинической имму-
нологии ФГБУ РДКБ Минздрава России, четверо – в 
НМИЦ ДГОИ им. Дмитрия Рогачева, один – в ФГБУ 
«ГНЦ Институт иммунологии» ФМБА России.

65,9% пациентов имели дефект гуморального 
звена иммунитета, 10,3% – неуточненные состоя-
ния, 10,0% – комбинированные дефекты и по 6,9% 
составили дефекты фагоцитарного и клеточного 
звеньев иммунитета.

На дефекты антителопродукции приходится 
большая часть пациентов с ПИД. Среди больных 
48,3% – это больные с общей вариабельной им-
мунной недостаточностью; 6,9% – с агаммаглобу-
линемией с дефицитом В-клеток; 3,4% – с гипер-
IgD-синдромом. Комбинированные дефекты имму-
нитета представлены синдромом Ниймиген (6,9%); 
атаксией-телеангиэктазией (3,4%) и синдромом 
Вискотта – Олдрича (3,4%). Также были выявлены 
у пациентов следующие нозологические формы: 
аутоиммунный лимфопролиферативный синдром 
(6,9%), хроническая гранулематозная болезнь 
(10,3%) и неклассифицируемая форма ПИД (10,3%).

Начальные клинические проявления заболева-
ния возникали в раннем детском возрасте [средний 
возраст дебюта заболевания составил (1,65±0,97) 
года], более чем у половины (58,3%) – в течение 
первого года жизни. Средний возраст постановки 
диагноза составил (11,1±9,62) года (разница соста-
вила в среднем 9,6 года; р<0,001).

Молекулярно-генетическое исследование прове-
дено 16 пациентам (55,2%), подтвердившее мутации 
генов (таблица).

Дебютом заболевания у 67% пациентов служили 
такие заболевания, как частые ОРВИ, пневмония 
более чем один год подряд, острые бронхиты, абс-
цессы, флегмоны, гнойные энцефалиты, менингиты 
и др. У четырех пациентов была выявлена идиопа-
тическая тромбоцитопеническая пурпура, у двух 
пациентов – внутриутробная инфекция, еще у двух 
пациентов были проявления токсической эритемы, 
также у двух пациентов был установлен сепсис.

Результаты молекулярно-генетического исследования пациентов с ПИД

Ген MVK FAS CYBB WASP CYBB BTK NBS1
ПИД Гипер-IgD-

синдром
Лимфопроли-
феративный 
синдром

Хроническая 
грануле-
матозная 
болезнь

Синдром Вискот-
та – Олдрича

Хроническая 
гранулематоз-
ная болезнь

Х-сцепленная 
агаммаглобули-
немия

Синдром 
Ниймиген

Мута-
ция

c.698+1G>A,
c.1129G>A

с.779A-G – Однонуклеотид. 
Замена в 8 инт-
роне

Нет амплифи-
кации гена

Leu295Pro
(c.884T>C)

Мутация 
657del5
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На протяжении всего периода болезни у наблю-
даемых пациентов сохранялись частые инфекции 
со стороны различных органов и систем. У 92,0% 
пациентов это были поражения дыхательного трак-
та, у 62,0% пациентов – поражения лор-органов и у 
33% пациентов – поражения со стороны желудочно-
кишечного тракта.

9 пациентов еще в раннем детском возрасте 
были направлены к врачу-аллергологу-иммунологу. 
На основании данных анамнеза, клинических про-
явлений и результатов лабораторного исследования 
был установлен диагноз ПИД. Трое пациентов дли-
тельное время наблюдались у врача-педиатра с диа-
гнозом «вторичное иммунодефицитное состояние».

В анамнезе у матерей пациентов в 8 случаях 
(27,6%) встречалась патология течения беремен-
ности. У матерей во время беременности были вы-
явлены хронический пиелонефрит, кольпит, аднексит, 
гидраденит, уреаплазмоз, цитомегаловирусная ин-
фекция. В четырех случаях беременность протекала 
на фоне анемии, в двух случаях – водянки и в одном 
случае – злоупотребления алкоголем. В трех семьях 
пациентов был подтвержден семейный анамнез по 
наличию у родных братьев или сестер диагноза ПИД.

За все время существования регистра умерло 
3 пациента с ПИД. Из них один пациент умер в 
возрасте до 1 года. Ему был установлен диагноз 
«синдром Ди Джорджи». Мать пациента отказалась 
от его лечения. Другой пациент умер также в раннем 
детском возрасте с диагнозом «общая вариабель-
ная иммунная недостаточность» от сепсиса. Третья 
пациентка умерла в возрасте 36 лет, она наблюда-
лась с диагнозом «общая вариабельная иммунная 
недостаточность: агаммаглобулинемия; хронический 
необструктивный бронхит, бронхоэктатическая бо-
лезнь, саркоидоз легких 3-й степени тяжести».

ПИД наиболее часто выявляются у детей. В то же 
время бывают ситуации, когда пациенты годами и 
даже десятилетиями наблюдаются у врачей разных 
специальностей по поводу обострения инфекци-
онных заболеваний и длительное время получают 
курсы антибактериальной терапии. Диагноз ПИД им 
выставляется значительно позже. Иллюстрацией 
этого служит данный клинический пример.

Больная С., 53 года, с детства частые ОРВИ (5–6 
раз в год). Наблюдалась у педиатра, затем у терапев-
та по месту жительства. Неоднократно обращалась 
по поводу хронического гнойного бронхита. Полу-
чала симптоматическое лечение. Периодически 
отмечала появление кашля с мокротой, повышение 
температуры до 38°С, общую слабость. На про-
тяжении нескольких лет ежегодно переносит пнев-
монию. Заболевание протекает тяжело, длительно 
(1–1,5 мес). К аллергологу-иммунологу впервые 
пациентку направили в возрасте 42 лет.

По данным лабораторных исследований в общем 
анализе крови отмечается лейкопения (лейкоциты – 
3,2×109/л), анемия (гемоглобин – 8,45 г/дл), СОЭ 
методом Панченкова – 49 мм/ч. Белок общий – 
56,2 г/л, С-реактивный белок – 58 мг/л, IgА – 0,86 г/л, 
IgМ – 0,74 г/л, IgG – 2,03 г/л.

Выставлен диагноз «общая вариабельная им-
мунная недостаточность: агаммаглобулинемия. 

Хронический гнойный бронхит, обострение. Хрони-
ческий гнойный ринит, обострение. Болезнь Крона, 
хроническое течение, умеренной степени актив-
ности. Хроническая анемия смешанного генеза 
умеренной степени. Стеатоз печени. Хронический 
холецистит, некалькулезный, ремиссия. Хрониче-
ский панкреатит, билиарнозависимый, ремиссия». 
Назначена заместительная терапия внутривенными 
иммуноглобулинами в дозе 30 г 1 раз в месяц, после 
чего наступает улучшение состояния.

В настоящее время все пациенты, находящиеся 
в регистре, получают помимо внутривенных имму-
ноглобулинов, посиндромную терапию, антибак-
териальную терапию, противогрибковую терапию. 
Пациенты с дефектами антителообразования и 
пациенты с некоторыми другими нозологически-
ми формами (с синдромом Ниймиген, синдромом 
Вискотта – Олдрича) получают заместительную 
терапию внутривенными иммуноглобулинами в под-
держивающей дозе 0,4 г/кг 1 раз в 4 нед.

Всем пациентам до достижения возраста 18 лет 
оформлена инвалидность, лекарственное обеспече-
ние осуществляется за счет средств федерального 
бюджета. Однако после достижения 18 лет пациенты 
с ПИД имеют серьезные социальные и медицинские 
проблемы в связи с отказом оформления инвалид-
ности в бюро медико-социальной экспертизы.

Выводы: 
1. Несвоевременная постановка диагноза ПИД 

влечет за собой неадекватную терапию, что пред-
ставляет собой ключевую проблему ведения данных 
пациентов.

2. Знание ПИД необходимо врачам различных 
специальностей не только из-за разнообразия 
клинической картины заболевания, но и того, что 
симптомы могут впервые дебютировать и в возрас-
те старше 18 лет.

3. Основная цель функционирования регистра – 
систематизация пациентов с ПИД, своевременное 
обеспечение необходимым лечением и повышение 
качества их жизни.

4. Создание регистра позволяет проводить на-
блюдение за больными в течение всей их жизни, осу-
ществлять современную диагностику инфекционных 
и неинфекционных заболеваний и их осложнений, 
анализировать адекватность проводимой терапии 
и корректировать ее.

Прозрачность исследования. Исследование 
не имело спонсорской поддержки. Авторы несут 
полную ответственность за предоставление 
окончательной версии рукописи в печать.

Декларация о финансовых и других взаимо-
отношениях. Все авторы принимали участие в 
разработке концепции, дизайна исследования и в 
написании рукописи. Окончательная версия руко-
писи была одобрена всеми авторами. Авторы не 
получали гонорар за исследование.
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Реферат. Актуальной проблемой современного детства, с которой сталкиваются специалисты медицинского, 
педагогического, психологического профиля, работающие с детьми раннего и дошкольного возраста, являет-
ся нарушение развития речи. В статье рассматривается применение транскраниальной микрополяризации 
в комплексной реабилитации детей с расстройством экспрессивной речи. Данный метод предусматривает 


