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Резюме. В настоящее время под нашим наблюдением находится 83 взрослых пациента с различ-
ными нозологиями первичных иммунодефицитов. Целью нашей работы было определение путей 
оптимизации ранней диагностики данных заболеваний. В настоящей работе представлен анализ 
клинических проявлений дебюта ПИД у взрослых. Выявлено, что характер клинических проявлений 
патологии у пациентов индивидуален и отличается вариабельностью течения, даже в рамках одной 
нозологической формы, инфекционный синдром превалировал над проявлениями других иммуно-
патологических синдромов, сочетания которых в дебюте заболевания не встречалось. Наблюдалась 
политопность поражений в рамках одного иммунопатологического синдрома.
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Введение
Согласно определению Международного со-

юза иммунологических обществ (International 
Union of Immunological Societies [IUIS]) 2011 г., 
первичные иммунодефициты (ПИД) – это ге-
нетически детерминированные заболевания, 
в основе которых лежат молекулярные или ор-
ганические дефекты, приводящие к нарушени-
ям каскада иммунных реакций, пролиферации, 
дифференцировки и функций иммунокомпе-
тентных клеток, характеризующиеся инфекци-
онными процессами, аутоиммунными заболева-
ниями и повышенной склонностью к развитию 
злокачественных новообразований [10]. 

Хроника изучения данной гетерогенной груп-
пы заболеваний включает всего 6 десятилетий 
и начинается с описания в журнале «Педиа-

трия» американским военным врачом О. Бруто-
ном (Иллинойс, США, 1952 г.) случая мальчика 
с агаммаглобулинемией [6].

В течение последующих десятилетий ПИД 
стали объектом активного внимания исследо-
вателей-иммунологов и практикующих врачей. 
На базе различных лечебных учреждений и на-
учных институтов в нашей стране и за рубежом 
(США, Франция, Германия, Италия, Испания, 
Кувейт, Беларусь) были созданы группы по изуче-
нию данной патологии, региональные регистры 
пациентов ПИД. Суммируя накопленный опыт 
специалистов разных стран, экспертный комитет 
ВОЗ регулярно пересматривает классификацию 
этой группы заболеваний [21, 23]. В создании 
российских регистров пациентов ПИД активное 
участие принимали: Хахалин Л.Н., Ярцев М.Н., 
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Гомес Л.А., Румянцев А.Г., Бологов А.А., Кондра-
тенко И.В., Тузанкина И.А., Резник И.Б., Щер-
бина А.Ю., Продеус А.П. Латышева Т.В., Пи-
щальников М.Н. и др. Это послужило основой 
для последующей оптимизации диагностики, 
лечения и реабилитации таких пациентов [14, 17, 
18, 19, 20].

Ранее предполагали, что распространен-
ность ПИД ограничивается несколькими редки-
ми, Х-сцепленными случаями заболевания. В на-
стоящее время данные Международного Фонда 
первичных иммунодефицитов (Jeffry Modell 
Fondation) свидетельствуют о том, что на Зем-
ле, как минимум, 10 млн человек страдают той 
или иной формой ПИД [22]. Эти данные получены 
благодаря достижениям в области генетики и кле-
точной биологии, а также внедрению скрининга 
новорожденных на Т-клеточные дефициты в не-
которых штатах США и раннему выявлению нозо-
логий группы тяжелых комбинированных иммуно-
дефицитов (ТКИН), ранее приводивших к смерти 
на первом году жизни [4, 13].

За последние несколько лет число описанных 
генетических дефектов ПИД достигло 200, а но-
зологических форм ПИД – 250 [2, 11, 12, 15]. Ча-
стота их встречаемости варьирует, в зависимости 
от формы, составляя от 1:500 (доказано для се-
лективного дефицита IgA в странах Европы) [10] 
до 1:3000000 населения [5].

Наш областной центр клинической имму-
нологии, занимается проблемой диагностики 
и лечения пациентов с ПИД с 1986г. Диагнозы 
устанавливаются согласно действующей в на-
стоящее время классификации [12], принятой 
на заседании экспертного комитета IUIS по пер-
вичным иммунодефицитам в соответствии с ре-
комендованными критериями (New York City, 
May 31–June 1, 2011; Front. Immunol. 2014, vol 5.). 
В настоящее время регистр ПИД Свердловской 
области включает 309 человек, из них детей – 236 
и 83 взрослых. В процессе работы со взрослы-
ми пациентами мы столкнулись со следующими 
проблемами:

1) недостаточная готовность терапевтических 
служб к ведению пациентов с ПИД; 

2) трудности взаимодействия и преемствен-
ности между педиатрической и терапевтической 
службами;

3) низкая выявляемость ПИД врачами разных 
специальностей, в результате которой пациенты 
длительно наблюдаются, лечатся и умирают под 
другими диагнозами;

 4) отсутствие федеральных и региональных 
медико-экономических стандартов обследова-
ния и лечения взрослых с ПИД; отсутствие ли-
цензии у лечебно-профилактических учрежде-
ний области по указанному профилю; 

5) медико-социальная экспертиза пациентов 
с ПИД проводится по осложнениям заболевания, 
а не по ПИД;

6) недостаточная обеспеченность патогенети-
чески обоснованными лекарственными препара-
тами в силу финансово-экономических причин; 

7) сложности в проведении медико-генетиче-
ской верификации ряда синдромов. 

Таким образом, целью нашей работы было 
определение путей оптимизации процесса ран-
него выявления пациентов с ПИД. 

Ранняя диагностика ПИД способствует сво-
евременному применению патогенетически 
обоснованной терапии у данных пациентов, 
что снижает риск возникновения осложнений, 
инвалидизации и летального исхода [2, 4, 9, 10, 
11]. В связи с этим, для раннего выявления ПИД 
у взрослых были поставлены следующие задачи:

1. Анализ клинических проявлений дебюта 
ПИД у наблюдаемых больных.

2. Анализ клинических проявлений заболева-
ния у данной группы пациентов.

3. Оценка генеалогических данных у взрослых 
пациентов с ПИД.

4. Разработка вопросника для врачей различ-
ных специальностей, позволяющего заподозрить 
ПИД у пациента и внедрение его в практику ле-
чебных учреждений.

В настоящее время под нашим наблюдением 
находится 83 взрослых пациента с различными 
нозологиями ПИД (табл. 1).

Основную группу составили пациенты с пре-
имущественными дефектами антителопродук-
ции – 65 чел. (81,2%). Среди пациентов регистра 
женщин было 53%, мужчин 47% (рис. 1). 

Проведен анализ дебюта клинических прояв-
лений заболеваний (рис. 2).

Диагноз ПИД установлен в детском и юноше-
ском возрасте у 62,6 % (52 чел.), из них: 

– АГГ (100% от всех пациентов с АГГ) – 8 чел.
– ОВИН (21% от всех пациентов с ОВИН) – 4 

чел.
– СДIgA (79,5% от всех пациентов с СДIgA) – 

31 чел.
Все пациенты с такими нозологическими фор-

мами ПИД как СДД, АТАЭ, ХГБ, АЛПС, ГИГЕ, 
ВН имели дебют в детском возрасте. 

В возрасте старше 18 лет диагноз ПИД уста-
новлен у 31 чел. (37,4 % от всех включенных в ре-
гистр), из них: 

– ОВИН (79% всех пациентов с ОВИН) – 14 
чел.

– СДIgA (20,5 % всех пациентов с СДIgA) – 8 
чел. 

Все пациенты с такими нозологическими фор-
мами ПИД как НАО, СГ, МВ, СДД были старше 
18 лет в начале клинических проявлений заболе-
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Рисунок 1. Распределение пациентов с ПИД по полу

ТАБЛИЦА 1.  РАСПРЕДЕЛЕНИЕ ПАЦИЕНТОВ С ПИД В РЕГИСТРЕ 

Нозологии ПИД
Количество пациентов

общее мужчин женщин

I Хорошо дифференцируемые синдромы с иммунодефи-
цитом 
гиперIgE синдром (ГИГЕ) 4 2 2
атаксия-телеангиэктазия (АТАЭ ) 1 1 –
синдром Ди Джорджи (СДД) 1 – 1

II Преимущественные дефекты антителообразования
агаммаглобулинемия (АГГ) 8 7 1
общая вариабельная иммунная недостаточность 
(ОВИН) 19 5 14

селективный дефицит IgA (СДIgA) 39 19 20
синдром Гуда (СГ) 1 – 1

III Болезни иммунной дисрегуляции
аутоиммунный лимфопролиферативный синдром 
(АЛПС), Х-сцепленный 1 1 –

IV  Врожденные дефекты фагоцитов и/или их функций
хроническая гранулематозная болезнь (ХГБ) 2 1 1
врожденная нейтропения (ВН) 1 1 –

V Дефекты комплемента
наследственный ангионевротический отек (НАО) 5 1 4

VI Дефекты врожденного иммунитета
макроглобулинемия Вальденстрема (МВ) 1 1 –
Итого: 83 39 44

вания. Наши данные по дебюту ОВИН в возрасте 
пациентов старше 18 лет согласуются с данными 
других исследователей [1].

Таким образом, средний возраст дебюта 
ПИД был наименьшим при таких нозологиях, 
как АТАЭ и ГИГЕ, так как первые клинические 
проявления заболевания появились в грудном 
возрасте (везикулопустулез и экзема соответ-
ственно). Так называемый «светлый промежу-
ток» – период отсутствия клинических признаков 
заболевания от рождения до первых клинических 

проявлений у данных пациентов составил ин-
тервал, продолжительностью до 3 месяцев. Наи-
больший средний возраст дебюта заболевания 
отмечался при МВ (60 лет).

Нами также оценивалась продолжительность 
периода, прошедшего с момента начала клиниче-
ских проявлений до установления диагноза ПИД 
(рис. 3).

Наибольшая продолжительность периода ве-
рификации диагноза ПИД наблюдалась у жен-
щины 34 лет с СДД, который был определен по-

53%

Мужчины

Женщины47%
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сле рождения ею двоих детей с тем же диагнозом, 
ярко манифестировавшим на первом году жизни. 
Среди дефектов антителопродукции наиболь-
ший период до установления диагноза наблюдал-
ся при ОВИН (12,5 лет). При этом, наиболее про-
должительным был период в 28 лет. Это связано 
не только с отсутствием настороженности врачей 
различного профиля в отношении ПИД, но и с 
характером клинических проявлений и течением 
самого заболевания, что согласуется с литератур-
ными данными [1, 16].

Характеризуя клинические проявления де-
бюта ПИД, мы оценивали наличие следующих 
иммунопатологических синдромов у взрослых 
пациентов:

1. Инфекционный синдром
2. Аллергический
3. Аутоиммунный

4. Синдром лимфоидной инфильтрации и ма-
лигнизации.

5. Синдром ангионевротических отеков. 
Анализ распределения иммунопатологиче-

ских синдромов в дебюте заболевания выявил 
преобладание инфекционного синдрома у па-
циентов с ПИД, наблюдавшийся в 72% (рис. 4). 
Группа пациентов с дефектами антителопродук-
ции внесла существенный вклад в факт преобла-
дания данного синдрома в дебюте болезни. 

Характер инфекционного синдрома различал-
ся в зависимости от варианта ПИД.

Так, при ОВИН, инфекционные заболева-
ния наблюдались в 84,2% случаев дебюта. Это 
были поражения респираторного тракта и ЛОР-
органов (гнойные отиты, рецидивирующие пнев-
монии и бронхит), а также поражения органов 
пищеварения (энтероколит) и инфекций моче-

Рисунок 2. Средний возраст дебюта заболевания у пациентов с ПИД
Примечание. Расшифровки аббревиатур диагнозов приведены в таблице 1. Для таких нозологий, как АТАЭ, АПЛС, ВН, СГ, МВ, СДД, 
средние значения отсутствуют, поскольку случаи этих заболеваний были единичными.

Рисунок 3. Средняя продолжительность периода до установления диагноза ПИД
Примечание. Расшифровки аббревиатур диагнозов приведены в таблице 1.
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Рисунок 4. Частота распределения иммунопатологических синдромов в дебюте ПИД

выводящей системы (острый пиелонефрит). Ло-
кализация инфекционных процессов отличалась 
политопностью уже в дебюте ПИД.

У всех пациентов с АГГ заболевание также 
дебютировало инфекционным синдромом – на-
блюдались поражения респираторного тракта 
и ЛОР-органов (гнойные отиты, гнойные рино-
синуситы, пневмония), инфекции кожи и под-
кожной клетчатки (рецидивирующий фурунку-
лез), а также гнойный конъюнктивит.

Инфекционные заболевания у пациентов 
с СДIgA наблюдались в 66,6% случаев: респира-
торные инфекции (бронхиты, гнойные тонзил-
литы, пневмонии), а также поражения органов 
пищеварения (энтероколиты, лямблиоз, рециди-
вирующие стоматиты, вирусный гепатит В). Ин-
фекционные процессы также развивались в орга-
нах мочевыделения (острый пиелонефрит).

При ХГБ отмечались инфекции кожи (флег-
мона и стрептодермия) и респираторного трак-
та (бронхит). АЛПС дебютировал с проявлений 
бронхита у наблюдаемого пациента. При ГИГЕ 
наблюдались явления везикулопустулеза только 
у 1 пациентки. «Холодные» абсцессы, характер-
ные для ГИГЕ, у этой пациентки развивались 
позже.

Аллергический синдром занял второе место 
по частоте встречаемости у пациентов в дебюте 
ПИД – аллергические проявления наблюдались 
у 17,3% пациентов. Экзема и различные формы 
атопического дерматита (АД) предшествова-
ли другим проявлениям при ГИГЕ (75%). При 
СДIgA заболевание дебютировало с АД и бронхи-
альной астмы (БА) у 27%. При ОВИН и АГГ про-
явлений данного синдрома в дебюте заболевания 
не отмечалось. 

Клиническая манифестация в виде аутоим-
мунного синдрома в дебюте заболевания на-
блюдалась у пациентов с СДIgA, по 1 пациенту 
со следующими проявлениями: системная крас-
ная волчанка, склеродермия несистемная, са-
харный диабет I типа. Аутоиммунный синдром 
в дебюте заболевания наблюдался также у паци-
ентов с ОВИН в виде геморрагического васку-
лита и идиопатической тромбоцитопенической 
пурпуры. 

Синдром поликлональной лимфоидной ин-
фильтрации наблюдался в дебюте ПИД у пациен-
та с МВ в виде лимфаденопатии различных групп 
лимфатических узлов (подчелюстных, шейных, 
паховых). Синдром лимфоидной малигнизации 
не наблюдался в дебюте заболевания ни у одного 
пациента наблюдаемой группы. 

Особую группу составили пациенты с НАО, 
у которых в 100% случаев заболевание дебютиро-
вало с отеков, имеющих следующие характери-
стики:

– повторяемость;
– тестообразную консистенцию;
– различную локализацию, включая отек 

слизистой желудка, гортани, наружных половых 
органов, кишечной стенки (с развитием кишеч-
ной непроходимости и неоднократными опера-
тивными вмешательствами), а также отек стен-
ки бронхов (с клинической картиной приступа 
бронхиальной астмы);

– нарастание и сохранение отеков в течение 
нескольких суток; 

– факт провоцирования отеков физической 
травмой, экстракцией зуба, либо нахождением 
в холодной воде;

– неэффективность системных глюкокорти-
костероидов, антигистаминных препаратов, по-

Инфекционный 
синдром; 

72%

Отеки; 
6,6%

Синдром 
лимфоидной 

инфильтрации; 
1,3%

Аллергический 
синдром; 

17,3%

Аутоиммунный 
синдром; 

5,3%
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ANALYSIS OF INITIAL CLINICAL FEATURES OF PRIMARY IMMUNODEFICIENCIES IN ADULTS

Tuzankina I.A.a, b, Karakina M.L.a, b, c, Vlasova E.V.b
a Institute of Clinical Immunology and Physiology, Ural Branch, Russian Academy of Sciences, Ekaterinburg, Russian 
Federation  
b Regional Children Clinical Hospital № 1, Ekaterinburg, Russian Federation  
c Regional Clinical Hospital № 1, Ekaterinburg, Russian Federation

Abstract. At present, we are observing eighty-three adult patients with various primary immunodeficiencies 
(PID) of different origin. The aim of our study was to identify the optimal ways for early detection of such 
disorders. In this work, we present an analysis of initial clinical manifestations of PID in adults. It was revealed 
that the type of clinical manifestations is quite unique for individual cases. And the patients exhibit quite 
diverse clinical findings and course of the disorder, even within a single nosological entity. However, infectious 
syndrome prevailed among others manifestations. Combinations of complex clinical syndromes were not 
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typical to initial PID pattern. We observed polytopic lesions within each single immunopathological syndrome. 
(Med. Immunol., 2014, vol. 16, N 4, pp 367-374)
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