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Аннотация. Одной из актуальных тем в сфере медицины на сегодняшний 

день является рост иммунозависимой патологии, в основе которой лежат 

иммунопатологические механизмы [1, 12]. Первичный иммунодефицит – это 

гетерогенная группа наследственных заболеваний, приводящих к нарушению в 

работе иммунной системы, причиной которых является мутация в генах, 

передающаяся по наследству от родителей или возникающая спонтанно [1, 6]. 

Заболевания с иммунопатологическими состояниями характеризуются, ранней 

хронизацией, торпидностью к традиционным методам терапии и 

необходимостью проведения иммунореабилитации [2]. Статья посвящается 

изучению этио-патогенетических и клинико-лабораторных особенностей 

первичных иммунодефицитов. 
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Annotation. One of the current topics in the field of medicine today is the 

growth of immune-dependent pathology, which is based on immunopathological 

mechanisms [1, 12]. Primary immunodeficiency is a heterogeneous group of hereditary 

diseases that lead to disruption of the immune system, the cause of which is a mutation 

in genes inherited from parents or occurring spontaneously [1, 6]. Diseases with 

immunopathological conditions are characterized by early chronicity, reluctance to 

traditional methods of therapy and the need for immunorehabilitation [2]. The article 

is devoted to the study of etiopathogenetic and clinical laboratory features of primary 

immunodeficiencies. 

Key words: primary immunodeficiencies, incidence, genetic testing, treatment 

tactics. 

 

Введение. Первичные иммунодефицитные состояния - это группа 

заболеваний, которые поражают иммунную систему. Люди с этим диагнозом 

имеют ослабленную иммунную систему, что делает их более восприимчивыми к 

инфекциям, аутоиммунным заболеваниям и другим состояниям здоровья. 

Первичный иммунодефицит - относительно редкое заболевание, но оно может 

иметь значительные последствия для пострадавших людей. Своевременный и 

точный диагноз необходим для обеспечения того, чтобы люди с первичным 

иммунодефицитом получали надлежащий уход и лечение. 

Имеются многочисленные по первичным иммунодефицитам, но 

настороженность врачей в отношении этой патологии низка. Это связано с тем, 

что первичные иммунодефициты считаются достаточно редкими и сложными 

заболеваниями. По данным Международного Фонда первичных 

иммунодефицитов, на Земле около 10 млн человек страдают различными 

формами первичного иммунодефицита [3, 8, 15]. 

Из группы первичных иммунодефицитов, основываясь на имеющихся 

данных о механизмах развития этих заболеваний, можно выделить 4 основные 

группы: 

- гуморальные или В-клеточные иммунодефициты; 

- комбинированные иммунодефициты, при которых страдают клеточный и 

гуморальный звенья иммунитета; 

- дефекты фагоцитоза; 

- дефекты комплемента. 

Первичные иммунодефициты наследуются аутосомно-доминантным, 

аутосомно-рецессивным и Х-сцепленный рецессивным путями. При аутосомно-

доминантном типе наследования клинические проявления наблюдаются и у 

одного из родителей, а вероятность в такой семье рождения ребенка с первичным 

иммунодефицитом составляет 50%. При аутосомно-рецесивном типе оба 
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родителя являются носителями гена, но при этом здоровы. Вероятность 

рождения ребенка с патологией составляет 25%. При Х-сцепленный тип 

наследования дефектный ген находится на Х-хромосоме. Поэтому заболевание 

проявляется лишь у лиц мужского пола, имеющих единственную Х-хромосому 

с мутантным геном. А лица женского пола являются лишь носителями, и они как 

правило здоровы. 

Дебют клинических признаков первичного иммунодефицита приходится 

на детский возраст, однако например, при гипоморфной мутации, типичная 

клиника заболевания может проявиться в более поздние сроки [3, 9]. Сроки, 

между первичным обращением к педиатру или врачу общей практики и 

выставленным диагноз первичный иммунодефицит, колеблются в диапазоне от 

9 месяцев до 4-7лет [2, 18].  

Самым важным признаком первичных иимунодефицитных состояний - 

являются инфекционные заболевания. Это связано с тем, что основная функция 

иммунной системы - это защита от генетически чужеродного материала, а это в 

первую очередь - микроорганизмы (вирусы, бактерии, грибы). 

Инфекционные заболевания у пациентов с первичным иимунодефицитном 

имеют ряд особенностей: рецидивирование (многократное повторение одного и 

того же заболевания), склонность к хроническому течению, многоочаговость 

(наличие нескольких очагов инфекции одновременно), плохо поддаются 

стандартной противоинфекционной терапии [2, 5]. 

Но нужно помнить и о других функциях иммунитета, а именно о защите 

организма от аутоиммунных и онкологических заболеваний. Основными 

проявлениями первичных иимунодефицитов являются не столько инфекции, 

сколько аутоиммунные поражения органов, лимфопролиферация и 

неконтролируемое хроническое воспаление. Наиболее часто у больных с 

первичным иимунодефицитом встречаются лейкозы и лимфомы. 

Тяжелые формы первичного иммунодефицита обычно проявляются сразу 

после рождения ребенка или спустя некоторое время после него. Однако для 

некоторых форм первичного иимунодефицита характерно стертое течение, при 

котором первые проявления заболевания возникают в подростковом и даже 

взрослом возрасте [2, 4, 10]. 

Диагностика первичного иммунодефицита может быть сложной задачей, 

поскольку симптомы часто неспецифичны и могут быть сходны с симптомами 

других состояний. Врачи, как правило, начинают с проведения тщательного 

сбора истории болезни и физического обследования. Они также могут заказать 

серию анализов крови для оценки функции иммунной системы, включая полный 

анализ крови, уровень иммуноглобулина и функциональные тесты на антитела. 

Визуализирующие исследования, такие как рентген грудной клетки или 
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компьютерная томография, также могут быть использованы для оценки 

признаков инфекции. 

В некоторых случаях генетическое тестирование может быть использовано 

для выявления специфических генетических мутаций, связанных с 

определенными формами первичного иммунодефицита. Это тестирование 

может быть особенно полезно в случаях, когда диагноз неясен или, когда 

симптомы нетипичны. Генетическое тестирование также может помочь выявить 

лиц, которые могут быть подвержены риску развития первичного 

иммунодефицита, и может помочь в принятии решений по планированию семьи 

[2, 7, 16]. 

Как только будет поставлен диагноз первичный иммунодефицит, лечение 

будет зависеть от конкретного заболевания и тяжести нарушения иммунной 

системы. В некоторых случаях простых мер, таких как профилактические 

антибиотики, вакцинации и соблюдение правил гигиены, может быть достаточно 

для предотвращения инфекций. В более тяжелых случаях для восстановления 

функции иммунной системы может потребоваться заместительная терапия 

иммуноглобулинами, трансплантация костного мозга или генная терапия [2, 11, 

13]. 

Появление иммуноглобулинов, получивших активное применение в 

качестве заместительной терапии для первичного иммунодефицита с 

недостаточностью антител, существенно изменило прогноз больных. 

Своевременно начатая регулярная заместительная терапия в адекватно 

подобранной дозе позволяет пациентам значительно снизить риск развития 

тяжелых инфекций, вести активную социальную жизнь и даже иметь здоровое 

потомство. Появление возможности проводить трансплантацию костного мозга 

у пациентов с первичным иммунодефицитом, дало им шанс не только выжить, 

но и не иметь симптомов болезни в процессе лечения [3, 6, 9, 14]. 

Выводы. Из вышеизложенного следует, что ранняя диагностика и лечение 

первичных иимунодефицитных состояний позволяют в некоторых случаях 

полностью вылечить эти заболевания, в других - достичь стабильного общего 

состояния и нормального качества жизни пациентов. Именно поэтому важна 

настороженность врачей различных специальностей в отношении этих 

заболеваний, ранняя их диагностика на местах, преемственность в передаче для 

дообследования и лечения в отделениях иммунологического профиля. 

Помощником в этом могут служить настораживающие факторы первичных 

иимунодефицитных состояний, которые включают основные признаки 

заболевания. 
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