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Первичные иммунодефицитные состояния – редкие генетически обусловленные хронические глубокие 

дефекты иммунной системы, при которых больные не способны к формированию достаточного протективного 
иммунного ответа. С 2010 г. отмечается значительный рост числа диагностированных пациентов с ПИДС, 
в то же время наиболее высокая смертность приходится прежде всего на группу детей раннего возраста. В свя-
зи с этим остается актуальной проблема трудности ранней диагностики первичных иммунодефицитных со-
стояний. Целью проведенного исследования явилось выявление основных проявлений ПИДС у детей, обра-
щаемость к специалистам и время постановки окончательного диагноза ПИДС. Был проведен анализ данных 
анамнеза и историй болезни 9 детей в возрасте 3,5 до 16,7 лет включительно с установленным ПИДC в отделе-
нии дневного гематологического стационара БУЗ ВО «Воронежская областная детская клиническая больница 
№ 1». По результатам исследования наиболее частыми жалобами и симптомами ПИДС у детей являлись ин-
фекционные осложнения. Такое разнообразие клинических симптомов приводило к тому, что дети обращались 
не сразу к иммунологу, а наблюдались и лечились у разных специалистов. Все дети первоначально были ос-
мотрены педиатром, неоднократно были консультированы различными специалистами. Трудности, возникшие 
в ходе диагностики и постановки окончательного диагноза, привели к тому, что в трети случаев на постановку 
диагноза уходило более 4 лет, что неизбежно приводило к позднему началу заместительной терапии.
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Primary immune deficiency diseases (PIDD) are rare genetically determined chronic deep defects of the immune 
system, in which patients are not capable to forming a sufficient protective immune response. Since 2010 there has 
been a significant increase in the number of diagnosed patients with PIDD. At the same time, the highest mortality 
occurs primarily in the group of young children. In this regard, the problem of early diagnosis difficulty of PIDD 
remains relevant. The aim of the study was to identify the main manifestations of immunodeficiency in children, the 
number of visits to specialists and time of the final PIDS diagnosis. Anamnesis data and case histories of 9 children 
aged from 7 to 18 years with the established PIDD were analyzed in the department of the day patient hematological 
facility hospital of the «Voronezh Regional Children’s Clinical Hospital No. 1». According to the results of the study, 
the most frequent complaints and symptoms of PIDD in children were infectious complications. Such a variety of 
clinical symptoms led to the fact that children did not turn to an immunologist immediately, but were observed and 
treated by different specialists. All children were initially examined by a pediatrician and were consulted by various 
specialists. Problems that occurred during the diagnosis led to the fact that in one third of cases it took more than 
4 years to make a diagnosis, which necessarily led to a late start of substitution therapy.
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Иммунодефициты (лат. imunitas – ос-
вобождение, избавление от чего-либо; 
deficient – недостаточный, неполный) – не-
достаточное функционирование иммунной 
системы, обусловленное естественными, 
врождёнными и приобретёнными дефекта-
ми физиологической системы иммунного 
ответа [1, c. 234]. Первичные иммуноде-
фицитные состояния (ПИДС) – это редкие 
генетически обусловленные хронические 
глубокие дефекты иммунной системы, 
при которых больные не способны к форми-
рованию достаточного защитного иммунно-
го ответа, что, прежде всего, ведет к повы-
шенной восприимчивости к инфекциям [2, 

c. 89]. С 2010 г. отмечается значительный 
рост числа диагностированных пациентов 
с ПИДС [3, c. 16], по многочисленным ис-
следованиям на данный момент распростра-
нённость иммунодефицитных состояний 
превышает 1 на 10 000 населения [4, с.58]. 
Это связано с постановкой диагноза, кото-
рая основывается не только на определенной 
клинической картине, но и на выявлении му-
тации подозреваемого гена. В большинстве 
случаев ПИДС начинают проявляться в ран-
нем детском возрасте, следствием чего яв-
ляется наиболее высокая смертность в этой 
возрастной группе [3, c. 16]. Ранняя диагно-
стика и своевременное адекватное лечение 
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ПИДС позволяют добиться выздоровления 
или стабильного общего состояния боль-
ных [5, c. 79]. Повышение настороженности 
педиатров, врачей общей практики и врачей 
узкой специальности по отношению к пер-
вичным иммунодефицитам, большая ин-
формированность населения, позволит улуч-
шить диагностику, следовательно, и общий 
прогноз течения болезни [5, c. 80].

Цель исследования: выявить основные 
проявления у детей, обращаемость к специ-
алистам и время постановки окончательно-
го диагноза ПИДС.

Материалы и методы исследования 
Проведен анализ данных анамне-

за и историй болезни 9 детей в возрасте 
от 7 до 18 лет включительно (в среднем 
12 ± 3,8 лет, медиана 11 лет) с установлен-
ным ПИДC в отделении дневного гемато-
логического стационара БУЗ ВО «Воро-
нежская областная детская клиническая 
больница № 1». Среди заболевших преоб-
ладали мальчики – 7 (77,8 %). 

Результаты исследования  
и их обсуждение 

На данный момент известно, что к раз-
витию ПИДС приводят мутации в более чем 
в 300 генах. Результатом этих генетических 
дефектов является патология целых органов 
иммуногенеза (например, гипоплазия тимуса 
при синдроме ДиДжорджи) или субпопуля-
ции иммунокомпетентных клеток (например, 
отсутствие В-лимфоцитов при агаммаглобу-
линемии) [6, c. 51]. Текущая классифика-
ция [7, c. 728], принятая Международным 
союзом иммунологических обществ делит 
ПИД на 9 основных групп, большинство 
из которых в свою очередь подразделяются 
на подгруппы.

Приводим данную классификацию и со-
поставление с нашим исследованием: 

1. комбинированный, клеточный и гу-
моральный иммунодефицит (общая вариа-
бельная иммунная недостаточность выяв-
лена у 2-х детей);

2. комбинированные первичные имму-
нодефицитные состояния с синдромальны-
ми проявлениями (гипер -Ig-E –синдром 
диагностирован у 1 ребенка);

3. преимущественно гуморальные де-
фекты (агаммаглобулинемия – у 2-х детей);

4. Первичные иммунодефициты с им-
мунной дисрегуляцией (дефект интерфе-
рон – гамма/интерлейкин-12-зависимого 
пути, Х-сцепленный лимфопролифератив-
ный синдром 2 типа по 1 случаю);

5. качественные и количественные де-
фекты фагоцитов (в нашем исследовании 
не выявлены);

6. дефекты врожденного иммунитета 
(в нашем исследовании не выявлены);

7. аутовоспалительные заболевания (в на-
шем исследовании не выявлены); 

8. дефекты системы комплемента (в на-
шем исследовании не выявлены);

9. фенокопии ПИД, вызванные сомати-
ческими мутациями (в нашем исследовании 
не выявлены).

К сожалению, 2 пациентов наблюдают-
ся по поводу комбинированного ПИДС неу-
точненного из-за сложности подтверждения 
мутации в подозреваемых генах. 

Хотя на данный момент достигнут вы-
сокий прогресс лабораторных методик ис-
следования, основная роль на этапе ранней 
диагностики иммунодефицитов, прежде 
всего, приходится на клинические аспекты 
болезни. Также важная роль в диагностике 
ПИДС отводится правильной оценке семей-
ного анамнеза, анамнеза жизни и анамнеза 
заболевания ребенка [5, c. 59]. Наиболее 
частыми жалобами и симптомами иммуно-
дефицита у детей в нашей работе являлись 
инфекционные осложнения, что соответ-
ствует и данным литературы [4, c. 53; 5, 
c. 59]. Инфекционные осложнения – самая 
частая причина смерти больных с ПИДС. 
Они являются следствием нарушения защи-
ты организма от генетически чужеродного 
материала, представленного микроорганиз-
мами [4, c. 53]. Используя «10 признаков 
ПИДС», сформулированные экспертами 
в этой области (табл. 1), мы сопоставили 
свои данные с настораживающими призна-
ками первичного иммунодефицита (табл. 2).

Были установлены следующие при-
знаки иммунодефицитного состояния (см. 
табл. 2): 

Кроме того, у одного ребенка с пер-
вичным иммунодефицитом неуточненным, 
лимфангиоэктатической болезнью кишеч-
ника выявлены повторные эпизоды диареи. 
У него же диагностирована бронхиальная 
астма. 

В семейном анамнезе пациента с Х-сцеп- 
ленной агаммаглобулинемии первый ребе-
нок умер в возрасте 3-х лет от остеомиелита 
и менингоэнцефалита. Известно, что с ран-
него возраста он болел тяжелыми бактери-
альными инфекциями. 

Жалобы на частые ОРВИ так же были 
выявлены в нашем исследовании (в до-
школьном возрасте до 8-9 раз в год). Однако 
по данным литературы такая частота не тре-
бует иммунологического обследования, так 
как не является фактором риска выявления 
иммунодефицитных состояний [5, c. 59], 
т.к. и здоровые дети посещающие детские 
дошкольные учреждения могут заболевать 
с такой же регулярностью. 
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Вследствие разнообразия клиниче-
ских симптомов дети обращались не сразу 
к иммунологу, а консультировались у раз-
ных специалистов. Так, например, все дети 
первоначально были осмотрены педиатром, 
либо обследовались и лечились в педиа-
трических отделениях. Госпитализация 
в инфекционный стационар установлена 
у 6 детей (от 1 до 9 раз), у 3-х детей в хи-
рургическое отделение. Кроме того, неод-
нократно пациенты были консультированы 
различными специалистами: чаще всего 
оториноларингологом (6 детей), реже пуль-
монологом, гастроэнтерологом, нефроло-
гом и дерматологом (табл. 3).

Диагноз чаще устанавливали в течение 
первых 4 лет жизни ребенка – 6 случаев 

(66,6 %). В 1 случае на постановку диагноза 
ушло более 4 лет и 2 случая с ПИДС неу-
точненным из-за сложности подтверждения 
мутации в генах (период наблюдения и лече-
ния более 4-х лет). К сожалению, столь дли-
тельный период постановки окончательного 
диагноза приводит к формированию у ре-
бенка хронического воспалительного про-
цесса, развитию аутоиммунных и онкологи-
ческих заболеваний, а иногда даже смерти 
от оппортунистических инфекций. 

Ранняя диагностика и адекватная тера-
пия ПИДС способствуют полному выздо-
ровлению или достижению стабильного 
общего состояния. Поэтому знание прояв-
лений ПИДС необходимы как педиатрам, 
так и врачам узкой специализации [4, c. 57].

Таблица 1
Настораживающие признаки ПИДС [4, с. 54]

№ п/п Признаки
1 Более 4 отитов в год
2 Более 2 синуситов в год
3 Более 2 месяцев антибактериальной терапии с минимальным эффектом, необходимость назна-

чения внутривенных антибиотиков для разрешения инфекции
4 Более 2 пневмоний в год
5 Повторные абсцессы кожи и внутренних органов
6 Упорная молочница у лиц старше 1 года
7 Более 2 тяжелых инфекционных процессов (сепсис, остеомиелит, менингит)
8 Оппортунистические инфекции (вызываемые Pneumocystis carinii и другими возбудителями)
9 Отставание младенца в весе на фоне повторных эпизодов диареи
10 Наличие в семейном анамнезе смертей в раннем возрасте, с клиникой инфекционных заболе-

ваний или выявленного иммунодефицитного состояния

Таблица 2
Преобладающие симптомы ПИДС

Признак 
ПИДС

Мальчик 
К.А., 18 

лет (2001)

Мальчик 
К. А., 
11 лет 
(2009)

Мальчик 
Ж.Е.,
7 лет 

(2013)

Девочка 
Д.В., 
9 лет 
(2011)

Мальчик 
ш.А., 
13 лет 
(2006)

Мальчик 
Т.Л., 
8 лет 
(2011)

Мальчик 
Р.И., 

11 лет 
(2009)

Девочка 
Т.А., 17 

лет (2001)

Мальчик 
Л.К.,  

14 лет (2006)

Отиты в год - - - 3 раза 4 раза 1 раз - - 1 раз
Синуситы 
в год

- - 1 раз 3 раза 2 раза 2 раза 2 раза 2 раза -

Пневмонии 
в год

2 раза 1 раз - 1 раз 2 раза - - 2 раза 2 раза

Абсцессы Абсцесс 
легкого

- - - - - - - Абсцесс 
легкого, ниж-

него века, 
волосистой 

части головы 
и груди

Тяжелые ин-
фекционные 
процессы

системная
бактери-
альная 

инфекция

- - менин-
гит

- - - - септико-пи-
емический 

сепсис

Воспалитель-
ные заболева-
ния органов 
ЖКТ

+
пилорит

+
гастрит,
бульбит,
дуоденит

- +
гастро-
энтерит

- +
гастро-

дуоденит

- +
гастроду-

оденит

-
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Выводы
1. Самыми распространенными сим-

птомами ПИДС являлись: повторные бак-
териальные инфекции легких, слизистой 
оболочки околоносовых пазух, среднего 
и внутреннего уха, воспалительные забо-
левания органов ЖКТ. В 3 случаях ПИДС 
сопровождалось появлением тяжелого 
инфекционного процесса в виде сепсиса 
и менингита.

2. В трети случаев на постановку диа-
гноза уходило более 4 лет, что неизбежно 
приводило к позднему началу заместитель-
ной терапии.

3. В первую очередь родители обраща-
лись за помощью к педиатрам и инфекци-
онистам, следовательно, врачам именно 
этих профессий следует обладать наиболь-
шей настороженностью.
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 Таблица 3 
Обращаемость к различным специалистам

Пациенты/
Специалисты

Инфек-
ционист

Хирург Гастро-
энтеролог

Нефролог ЛОР-врач Дерма-
толог

Пульмо-
нолог

Мальчик Ж.Е., 7 лет (2013) 2 раз - - - 1 раз - -
Девочка Д.В.,9 лет (2011) 9 раз 1 раз - 1 раз 3 раза 1 раз -
Мальчик К.А., 18 лет (2001) 1 раз - - - - - -
Мальчик К. А., 11 лет (2009) 3 раза - 4 раза - - - 1 раз
Мальчик Л.К., 14 лет (2006) - 1 раз - - 1 раз - 1 раз
Мальчик Р.И., 11 лет (2009) - - - 1 раз - - -
Девочка Т.А., 17 лет (2001) 1 раз 1 раз - - 2 раза - -
Мальчик Т.Л., 8 лет (2011) 2 раза - - - 1 раз - -
Мальчик ш.А.., 13 лет (2006) - - - - 7 раз - -


