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Резюме
Введение. Проблема заболеваний легких у пациентов с первичными дефектами антителообразования недостаточно иссле-
дована, особенно в зависимости от климатогеографических и демографических условий реальной клинической практики.
Цель. Исследовать структуру заболеваний легких у взрослых пациентов с первичными дефектами антителообразования 
на Среднем Урале в условиях реальной клинической практики.
Материалы и методы. В 2013 г. в Свердловской области создан регистр взрослых пациентов с первичными иммунодефи-
цитами (ПИД), в котором в настоящее время состоят 209 человек. Основную группу регистра составляют пациенты с дефек-
тами антителообразования (ДА) (n = 143, 68,4%): пациенты с агаммаглобулинемией (АГГ, n = 11), общей вариабельной 
иммунной недостаточностью (ОВИН, n = 37), дефицитом PIK3-киназы (n = 3), с селективным дефицитом IgA (СД IgA, n = 92). 
Диагноз ПИД был установлен на основании критериев Российской ассоциации аллергологов и клинических иммунологов 
и European Societies of Immunodeficienties, в ряде случаев имеет генетическое подтверждение. Для диагностики поражений 
легких использовали данные анамнеза пациентов, рентгенологические, функциональные, иммунологические исследования.
Результаты. Неоднократные пневмонии наблюдались у всех пациентов с АГГ и ОВИН, особенно в дебюте заболевания. 
Также регистрировались бронхоэктазы (37,6% пациентов), хроническая обструктивная болезнь легких (70,3%), бронхиаль-
ная астма (только у пациентов СД IgA), интерстициальное поражение легких (только у пациентов с ОВИН).
Выводы. На Среднем Урале заболевания легких, особенно пневмонии и бронхоэктазы, являются наиболее частыми клини-
ческими проявлениями у пациентов с ДА. Исследование уровня IgG, IgM, IgA необходимо у пациентов с неоднократными 
пневмониями, бронхоэктатической болезнью, интерстициальным поражением легких, бронхиальной астмой, при раннем 
дебюте хронической обструктивной болезни легких без статуса курения.

Ключевые слова: первичные иммунодефициты, первичные дефекты антителообразования, неоднократные пневмонии, 
бронхоэктазы, уровень иммуноглобулинов
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Abstract
Introduction. The problem of lung diseases in patients with primary defects in antibody production has not been sufficiently 
studied, especially depending on the climatic, geographical and demographic conditions of real clinical practice.
Aim. To study the structure of lung disorders in adult patients with primary antibodies defects in the Middle Urals in real 
clinical practice.
Materials and methods. Register of adult patients with primary immunodeficiencies (PID) were created in 2013 in the Sverdlovsk 
region. Now it contains 209 people. The main group of the register is patients with primary antibodies defects (PAD, n = 143, 
68.4%: agammaglobulinemia (AGG, n = 11, common variable immune deficiency (CVID, n = 37), PIK3-Kinase deficiency (n = 3), 
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ВВЕДЕНИЕ

Первичные иммунодефициты (ПИД) – это группа генети-
чески обусловленных заболеваний иммунной системы, свя-
занных с утратой, уменьшением или неправильным функ-
ционированием одного или нескольких ее звеньев [1–4]. 
Врожденные нарушения иммунитета проявляются повы-
шенной восприимчивостью к инфекционным заболеваниям, 
аутоиммунитету, аутовоспалительным заболеваниям, аллер-
гии и/или злокачественным новообразованиям. Количество 
известных генетических дефектов, идентифицированных 
как вызывающие ПИД, в настоящее время составляет око-
ло 500 [4]. Заболеваемость ПИД в международных реги-
страх составляет 11,2 на 100 000 рождений [5], из которых 
71% диагностируется в возрасте до 18 лет. Дефекты с преи-
мущественным поражением гуморального звена иммуните-
та достигают около 60% от всех ПИД. Частота встречаемости 
первичных иммунодефицитов с дефектами антителообра-
зования варьирует в зависимости от выявленного дефекта: 
селективный дефицит IgA – 1:300–1:700; общая вариабель-
ная иммунная недостаточность – 1:7 000–1:200 000; Х-сце-
пленная агаммаглобулинемия – 1:50 000–1 000 000. В 80% 
случаев возраст пациентов к моменту постановки диагноза 
не превышает 20 лет [6].

В реальной клинической практике первичные имму-
нодефициты могут встречаться на приеме у любого вра-
ча, но чаще у врача-педиатра, терапевта, пульмонолога 
и аллерголога-иммунолога. Это связано с тем, что клини-
ческие проявления бронхолегочной патологии, прежде 
всего инфекций, – самая частая манифестация ПИД [7, 8]. 
В отечественной и зарубежной литературе немало ука-
заний на поражения легких у пациентов с ПИД [9–13]. 
Однако недостаточно данных о климатогеографических 
и демографических особенностях распространенности 
ПИД и связанных с врожденной иммунной недостаточ-
ностью заболеваний легких. Например, сведения о па-
циентах с  ПИД в  Средней Азии единичные, имеются 
указания о 9 пациентах в Кыргызстане и 6 пациентах 
в Узбекистане [14, 15]. Большие территории, достаточно 

высокая плотность населения, массовые перемещения 
людей во все исторические периоды в этой географиче-
ской местности (например, караванная дорога «Великий 
шелковый путь») делают востребованными исследования 
проблемы врожденных ошибок иммунитета в этом реги-
оне. Несомненный научный интерес вызывает сопостав-
ление заболеваемости, распространенности поражений 
легких у пациентов с первичными дефектами антителоо-
бразования в контрастных климатогеографических реги-
онах, например Среднего Урала и Средней Азии. В связи 
с этим цель работы – исследование структуры заболева-
ний легких у взрослых пациентов с первичными дефек-
тами антителообразования на Среднем Урале в условиях 
реальной клинической практики.

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ

В 2013 г. в Свердловской области (Средний Урал) соз-
дан регистр взрослых пациентов с ПИД, в котором в на-
стоящее время состоят 209 человек (табл. 1).

Регистр включает сведения о пациенте, нозологиче-
ской форме ПИД, дебюте заболевания, семейном анамне-
зе, об основных клинических и лабораторных симптомах 
болезни, о проводимой терапии и ее эффективности [7]. 
Основную группу регистра составляют пациенты с преи-
мущественными дефектами антителообразования (ДА) – 
143 человека (68,4%). Группа ДА является самой большой 
и в регистрах ПИД других регионов Российской Федера-
ции и других стран [9, 16–20].

При ДА часть пациентов нуждается в заместительной 
терапии иммуноглобулинами. В нашем регистре это боль-
ные с агаммаглобулинемией (АГГ, n = 11), и общей вари-
абельной иммунной недостаточностью (ОВИН, n = 37), 
дефицитом PIK3-киназы (n = 3). Другая часть пациентов 
не нуждается в вышеуказанной терапии, это больные с се-
лективным дефицитом IgA (СД IgA, n = 92).

Диагноз ПИД у  наших пациентов был установлен 
на основании критериев Российской ассоциации аллер-
гологов и клинических иммунологов (РААКИ) и European 

Selective IgA deficiency (SD IgA, n = 92). The diagnosis of PID was established on the criteria for the Russian Association 
of Allergists and Clinical Immunologists and European Societies of Immunodeficencies, in some cases it has a genetic confirma-
tion. We used medical history of patients, radiological, functional studies to establish lung lesions. We occurred immunological 
examination for all PID patients.
Results. Repeated pneumonia were observed in all patients with AGG and CVID, especially in the onset of PID. Patients also had 
diseases such as bronchiectasis (up to 37.6% of patients), chronic obstructive lung disease (up to 70.3% of patients), bronchial 
asthma (only SD IgA), interstitial lung disease (only CVID).
Conclusion. According to our data, in the Middle Urals, lung diseases, especially pneumonia and bronchiectasis, are the most 
common clinical manifestations in patients with DA. Analysis of immunoglobulins’ level is necessary in patients with repeated 
pneumonia, bronchiectasis and interstitial lung disease, bronchial asthma and early onset of chronic obstructive lung disease 
without smoking status.

Keywords: primary immunodeficiencies, primary antibodies defects, repeated pneumonias, bronchiectasis, immunoglobulin level
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Societies of Immunodeficienties (ESID) [21]. Диагноз у боль-
ных с Х-сцепленной агаммаглобулинемией был подтверж-
ден генетически (дефект в гене BTK). Также в регистре 
состоят пациенты с ОВИН и дефицитом PIK3-киназы, име-
ющие генетическое подтверждение заболевания.

Для установления поражений легких использовали 
данные анамнеза больных, прежде всего наличие неод-
нократных пневмоний в дебюте и в течение заболевания, 
а также бронхоэктазов, резекций легких. Рентгенография 
грудной клетки проведена на Axion Luminos (Siemens), 
спиральная компьютерная томография – на Siemens So-
matom 64. Функция внешнего дыхания выполнена на спи-
рографе Erich Jaeger GmbH; определялись: ОФВ1, ФЖЕЛ, 
ОФВ1/ФЖЕЛ; при этом функциональным подтверждением 
хронической обструктивной болезни легких (ХОБЛ) было 
снижение ОФВ1/ФЖЕЛ менее 0,7 в результате бронхоли-
тической пробы с 400 мкг сальбутамола.

Во всех группах пациентов проводили иммунологи-
ческое обследование с оценкой следующих показателей:

	■ число основных популяций и субпопуляций лимфоцитов 
(количественное и процентное содержание в перифериче-
ской крови): CD3+, CD4+, CD8+, CD 19+, CD16+, CD56+, HLA-DR;

	■ уровни иммуноглобулинов G, A, M, Е крови;

	■ показатели фагоцитоза: определение поглотительной 
и метаболической активности фагоцитов периферической 
крови, идентификация образования активных форм кис-
лорода лейкоцитами.

Популяции и субпопуляции лимфоцитов определяли 
методом проточной цитометрии с использованием моно-
клональных антител (Beckman Coulter, USA). Уровни сыво-
роточных иммуноглобулинов (IgA, IgM, IgG) определяли 
методом турбодиметрии (Cobas Integra 400). Показатели 
фагоцитоза оценивали с помощью спонтанного и стимули-
рованного теста восстановления нитросинего тетразолия 
(НСТ-тест) (Sigma-Aldrich). Стимулированный НСТ-тест про-
водился в цельной крови с нейтрофилами, активирован-
ными 0,1 мл суспензии латекса с размером частиц 1,5 мкм.

Количественные показатели оценивались на предмет 
соответствия нормальному распределению с помощью 
критерия Колмогорова – Смирнова (при числе исследуе-
мых более 50), Шапиро – Уилка (при числе исследуемых 
менее 50). Количественные данные описывались с по-
мощью медианы (Me) и нижнего и верхнего квартилей 
(Q1-Q3), т.к. распределение отличалось от нормального.

Статистические показатели рассчитаны с помощью 
программы Statistica для Windows, версия 13.3.

2  Таблица 1. Регистр взрослых пациентов с первичными иммунодефицитами, данные на июнь 2024 г.
2  Table 1. The Register of adult patients with PID, data for June 2024

Группы ПИД Нозологии ПИД
Количество пациентов, n

всего мужчины женщины

I. Хорошо дифференцируемые синдромы 
с иммунодефицитом

ГиперIgE-синдром 5 3 2

Атаксия-телеангиэктазия 1 1 -

Синдром Ди Джорджи 2 - 2

Синдром Вискотта – Олдрича 1 1 -

Синдром Кабуки 1 1 -

Синдром Ниймиген 1 - 1

II. Преимущественные дефекты 
антителообразования

Агаммаглобулинемия 11 10 1

Общая вариабельная иммунная недостаточность 37 6 31

Селективный дефицит IgA 92 48 44

Дефицит PIK3-киназы 3 1 2

III. Болезни иммунной дисрегуляции
Аутоиммунный лимфопролиферативный синдром 1 1 -

BACH2-синдром 1 1 -

IV. Врожденные дефекты фагоцитов  
и/или их функций

Хроническая гранулематозная болезнь 2 1 1

Врожденная нейтропения 1 1 -

V. Аутовоспалительные болезни
Средиземноморская лихорадка 5 4 1

Синдром Маджида 1 - 1

VI. Дефекты комплемента Наследственный ангионевротический отек 30 8 22

VII. Фенокопии Синдром Гуда 1 - 1

VIII. Неверифицированный ПИД 13 9 4

Итого 209 96 113
ПИД – первичные иммунодефициты.

2024;18(20):202–209
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РЕЗУЛЬТАТЫ

В  настоящее время средний возраст пациентов 
с ОВИН составляет 37,4 года (Q1-Q3: 19,2–50,1), паци-
ентов с АГГ – 22,1 года (Q1-Q3: 19,6–29,1), с СД IgA – 
24,2 года (Q1-Q3: 18,9–27,4). При этом средний возраст 
на момент дебюта заболевания у пациентов с ОВИН был 
22,1 года (Q1-Q3: 19,4–34,2), у пациентов с АГГ – 3,7 года 
(Q1-Q3: 1,7–5,1), с дефицитом PIK3-киназы – 8,0  года 
(Q1-Q3: 3,5–11,6), с СД IgA – 10,7 года (Q1-Q3: 7,6–13,4). 
Таким образом, большинство пациентов с ОВИН выяв-
лены во взрослом возрасте, остальные – в детском и пе-
реданы во взрослую практику в 18 лет. Средний период 
установления диагноза при ОВИН – 12,6 года, при этом 
наиболее продолжительным был период постановки диа-
гноза в 28 лет, при остальных ДА – до 4 лет.

Проявлениями инфекционного синдрома с поражени-
ем легких у наших больных были неоднократные пневмо-
нии, а также бронхоэктазы с формированием бронхоэк-
татической болезни.

Неоднократные пневмонии в анамнезе встречались 
у пациентов нашего регистра при всех четырех нозологи-
ческих формах ДА (табл. 2).

Таким образом, неоднократные пневмонии являются 
наиболее характерным признаком дебюта и течения АГГ, 
ОВИН; встречаются в ряде случаев и при других ДА; обя-
зательно требуют консультации иммунолога и проведе-
ния иммунологического обследования. При этом пневмо-
нии были разной локализации, отмечались двусторонние 
поражения. В одном случае пациентка с ОВИН получала 
лечение по поводу эпизодов пневмонии 8 раз в течение 
одного года. Антимикробная терапия пневмоний у паци-
ентов с ПИД проводилась согласно клиническим рекомен-
дациям [22]. Средний возраст пациентов с АГГ, имеющих 
в дебюте клинические проявления в виде неоднократ-
ных пневмоний, был 3,2 года (Q1-Q3: 1,9–4,8), больных 
с ОВИН - 18,8 года (Q1-Q3: 11,7–27,8), с СД IgA – 5,6 года 
(Q1-Q3: 3,8–19,1). У пациентов с АГГ и ОВИН отмечалось 
уменьшение частоты пневмоний после установления диа-
гноза ПИД и назначения заместительной терапии внутри-
венными иммуноглобулинами.

Еще одним частым клиническим проявлением пора-
жений легких у больных с ДА в рамках инфекционно-
го синдрома является бронхоэктатическая болезнь (БЭБ) 
и ее обострения (табл. 3).

Наиболее часто наличие бронхоэктазов и БЭБ реги-
стрировалось у больных с АГГ и ОВИН, что может быть свя-
зано не только с инфекционным синдромом, но и с со-
четанными генетическими дефектами, приводящими 
к нарушениям строения бронхов [23]. Средний возраст 
пациентов, у которых впервые были выявлены бронхо-
эктазы, составил 21,5 года (Q1-Q3: 13,4–28,2) при ОВИН, 
при АГГ – 8,0 года (Q1-Q3: 5,3–9,6). При СД IgA бронхо-
эктазы были выявлены в дебюте ДА у больных, имеющих 
также сопутствующие заболевания: муковисцидоз, са-
харный диабет 1-го типа, склеродермию. Средний воз-
раст пациентов составил 6,1 года (Q1-Q3: 3,7–8,5). При 
дефиците PIK3-киназы бронхоэктазы не  выявлялись. 

Локализация бронхоэктазов: одностороннее поражение 
наблюдалось у 19 пациентов (13,3% от всех больных с ДА), 
двустороннее – 5 пациентов (3,5%). В основном наблю-
далось поражение средней доли правого легкого (n = 17, 
11,9% больных с ДА), что отмечено и другими исследова-
телями [24, 25]. У пациентов с АГГ и ОВИН отмечалось уве-
личение частоты обострений БЭБ после установления ди-
агноза ПИД, что, на наш взгляд, обусловлено улучшением 
диагностики БЭБ в процессе динамического наблюдения 
больных ПИД. Наилучшим методом диагностики бронхо-
эктазов является спиральная компьютерная томография 
легких (СКТ легких) [13, 24]. Описанные характерные при-
знаки бронхоэктазов при СКТ легких (бронхиальная ди-
латация, утолщение бронхиальной стенки, отсутствие 

2  Таблица 2. Неоднократные пневмонии в дебюте и в тече-
ние заболевания у больных с дефектами антитело-
образования
2  Table 2. The repeated pneumonias before predominantly 
antibody deficiencies diagnosis and during the course 
of the illness

Нозоло-
гическая 
форма 

ДА

Дебют заболевания Течение заболевания

Количество 
пациентов, n

% от общего 
количества 
пациентов 
с данной 

нозологией

Количество 
пациентов, n

% от общего 
количества 
пациентов 
с данной 

нозологией

АГГ 11 100 9 81,8

ОВИН 37 100 26 70,3

Дефицит 
PIK3-ки-
назы

0 0 1 33,3

СД IgA 23 25 16 17,4
ДА – дефект антителообразования, АГГ – агаммаглобулинемия, ОВИН – общая вариабель-
ная иммунная недостаточность, СД IgA – селективный дефицит IgA

2  Таблица 3. Обострения бронхоэктатической болезни 
в дебюте (до установления диагноза первичного иммуноде-
фицита) и в течение заболевания у пациентов с дефектами 
антителообразования
2  Table 3. Exacerbations of bronchiectasis before predomi-
nantly antibody deficiencies diagnosis and during the course 
of the illness

Нозоло-
гическая 
форма 

ДА

Дебют заболевания Течение заболевания

Количество 
пациентов, n

% от общего 
количества 
пациентов 
с данной 

нозологией

Количество 
пациентов, n

% от общего 
количества 
пациентов 
с данной 

нозологией

АГГ 2 18,8 4 36,4

ОВИН 6 16,2 14 37,8 

Дефицит 
PIK3-ки-
назы 

0 0 0 0 

СД IgA 3 3,3 8 8,7 
ДА – дефекты антителообразования, АГГ – агаммаглобулинемия, СД IgA – селективный 
дефицит IgA
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сужения и бронхи, видимые ближе 2 см к поверхности 
плевры) встречались и у наших пациентов [13, 25]. Кро-
ме того, СКТ легких можно использовать для контроля 
прогрессирования бронхоэктазов. Лобэктомия по поводу 
бронхоэктазов проведена у 2 больных с ОВИН. Обструк-
тивные нарушения при проведении спирографии были 
выявлены у всех пациентов, имеющих бронхоэктазы. Та-
ким пациентам назначалась бронхолитическая терапия 
и постуральный дренаж.

Хроническая обструктивная болезнь легких (ХОБЛ) 
не укладывается в рамки стандартного инфекционного 
синдрома, однако проявления данного заболевания име-
ются у наших пациентов, в т.ч. как следствие (или, возмож-
но, как причина) вышеуказанных неоднократных пневмо-
ний и бронхоэктазов. Развитие ХОБЛ было характерным 
для больных с АГГ и ОВИН (табл. 4).

Клинико-функциональные проявления ХОБЛ наблюда-
лись у пациентов только с АГГ и ОВИН (n = 33). Все пациен-
ты с ХОБЛ и ДА имели выраженные клинические симпто-
мы: CAT ≥ 10, mMRC ≥ 2, частые обострения, требовавшие 
назначения антибактериальной терапии, бронхолитиков, 
короткого курса системных глюкокортикоидов, респира-
торной поддержки, кислородотерапии и неоднократных го-
спитализаций. Назначение стандартной базисной терапии 
ХОБЛ, в соответствии с клиническими рекомендациями [26], 
у больных с ДА сопровождалось незначительным улучше-
нием клинико-функциональных показателей, качества жиз-
ни и течения заболевания, что отличает пациентов с ХОБЛ 
в сочетании с ДА от пациентов с ХОБЛ без ДА. Также отличи-
тельной чертой у больных с ХОБЛ в сочетании с ДА был ран-
ний дебют заболевания: средний возраст дебюта 27,6 года 
(Q1-Q3: 15,8–37,9) и отсутствие курения в анамнезе (сред-
ней индекс пачка-лет 0,9 года (Q1-Q3: 0,3–1,2)). Необходи-
мо отметить, что тяжелое течение ХОБЛ у больных с ДА ас-
социировано с летальными исходами [27].

Согласно современным представлениям, гранулема
тозно-лимфатическая интерстициальная болезнь легких 
(ГЛИБЛ) – это отдельная интерстициальная легочная бо-
лезнь у пациентов с ОВИН, ассоциированная с лимфатиче-
ской инфильтрацией и/или образованием гранулем в лег-
ких при исключении других причин [28–30]. Важно также 
заметить, что гранулематозно-лимфатическое воспаление 
у данных пациентов мультисистемное и может включать 

поражение других органов. Клиническая картина в боль-
шинстве случаев — прогрессирующая дыхательная недо-
статочность. Основными методами диагностики являются 
проведение КТ легких, спирография, показатели газового 
транспорта, бронхоскопия и биопсия легкого, а также под-
тверждение генетического дефекта ОВИН [28–30]. Мы бу-
дем рассматривать интерстициальные поражения легких 
в рамках пролиферативного синдрома.

В нашем регистре у пяти больных с ОВИН зареги-
стрированы интерстициальные поражения легких (3,5% 
от всех пациентов с ДА), которые выявлены не в дебюте 
заболевания. У всех пяти пациентов поражения интерсти-
циальной легочной ткани сопровождались лимфоадено-
патией внутригрудных лимфатических узлов. Пациентам 
не проводились инвазивные исследования с гистологи-
ческим подтверждением вследствие высокого риска ин-
фекций на фоне глубокого дефекта антителообразования. 
Данные пациенты принимали системные глюкокортикои-
ды (начальная доза по преднизолону до 40 мг/сут, поддер-
живающие дозы до 15 мг/сут). Наши сведения аналогичны 
данным других центров [17, 18, 20].

Проявлением аллергического синдрома с пораже-
нием легких была бронхиальная астма (БА) у пациентов 
с ДА. Симптомы БА отмечали 22 больных с СД IgA (15,4% 
от всех пациентов с ДА). У данных больных астма проте-
кала легко, с редкой потребностью в короткодействующих 
бронхолитиках и не требовала базисной терапии. Сред-
ний возраст дебюта составил 9,7 года (Q1-Q3: 6,3–13,3). 
У 14 (63,6%) больных возраст дебюта БА и ДА (в случае СД 
IgA) совпадал. Данный факт указывает на важность опре-
деления уровня иммуноглобулинов при первичной поста-
новке диагноза БА.

Отсутствие поражений легких отмечалось только в де-
бюте заболевания у 1 пациента с АГГ и у 6 – с ОВИН (0,01 
и 0,06% соответственно от всех больных с ДА). Почти чет-
верть пациентов с СД IgA (n = 18, 19,1% от всех больных 
с ДА) не имели поражений легких ни в дебюте, ни в тече-
ние заболевания.

ОБСУЖДЕНИЕ

Поражение легких характерно для пациентов с ДА. Та-
кие больные нередко наблюдаются у пульмонолога, одна-
ко не обследуются на предмет ПИД и не получают заме-
стительную терапию внутривенными иммуноглобулинами. 
Описанные пациенты демонстрировали неоднократные 
пневмонии, наличие бронхоэктазов и БЭБ, интерстици-
альные болезни легких, ХОБЛ и БА. У некоторых их них 
время постановки диагноза ДА заняло несколько десяти-
летий. Вместе с тем исследование уровня иммуноглобули-
нов A, G, M, Е крови – это простой, быстрый и недорогой 
метод [6]. Необходимо включение определения уровня 
иммуноглобулинов в план обследования пациентов с не-
однократными пневмониями, бронхоэктатической болез-
нью и интерстициальным поражением легких, бронхи-
альной астмой и хронической обструктивной болезнью 
легких, установленной до 40 лет и без статуса курения, 
так же как и направление данных пациентов к иммунологу.

2  Таблица 4. Хроническая обструктивная болезнь легких 
у пациентов с дефектами антителообразования
2  Table 4. Chronic obstructive pulmonary disease in patients 
with defects in antibody production

Нозологическая 
форма ДА

Количество 
пациентов, n

% от общего количества паци-
ентов с данной нозологией

АГГ 7 63,6

ОВИН 26 70,3

Дефицит PIK3-киназы 0 0

СД IgA 0 0
ДА – дефекты антителообразования, АГГ – агаммаглобулинемия, ОВИН – общая вариа-
бельная иммунная недостаточность, СД IgA – селективный дефицит IgA
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Клинический пример
Мужчина 30 лет. В детстве наблюдался по поводу ги-

поплазии правой почки, в настоящее время снят с учета 
нефролога. Перенес 30 эпизодов пневмоний разной ло-
кализации (до трех раз в год). Обращает на себя внима-
ние семейный анамнез: отец умер в 36 лет; у него были 
частые бронхолегочные инфекции, бронхоэктазы, цирроз 
печени. У бабушки и дедушки (со стороны отца) – онколо-
гические заболевания.

Пациенту было проведено иммунологическое обсле-
дование: выявлено снижение CD19 клеток до 0,01 х 109 
в  литре и  снижение уровня иммуноглобулинов всех 
классов (IgA 0,01 г/л, IgM 0,14 г/л, IgG 3,03 г/л). Анализ 
крови на ПЦР ВИЧ, гепатиты В и С – отрицательные. КТ 
легких – без патологии. КТ ППН – катаральные измене-
ния околоносовых пазух (на момент исследования был 
острый синусит).

Первоначально у больного была заподозрена агам-
маглобулинемия, в  связи с  чем проводилось исследо-
вание в  гене BTK. Патогенных вариантов не  выявле-
но. Затем пациенту был проведен генетический анализ 
на определение мутаций генов ОВИН. Выявлена гетеро-
зиготная мутация (c.487C > T) в гене IKZF1. Гетерозигот-
ные мутации в данном гене ассоциированы с ОВИН, тип 
13, с аутосомно-доминантным типом наследования (воз-
можна передача от отца). Ген кодирует транскрипционный 
фактор Ikaros, который является ключевым регулятором 
лимфоидных клеток на самых ранних этапах лимфопо-
эза, способствует их дифференцировке и созреванию, 

участвует в организации структуры хроматина. Наруше-
ние функции Ikaros, возникающее в результате внутриген-
ных делеций и точечных мутаций, приводит к блоку диф-
ференцировки лимфоидных клеток [31–33].

Данный клинический пример является типичным для 
больных ОВИН и подчеркивает роль заболеваний легких 
как маркера первичных иммунодефицитов с нарушени-
ем синтеза антител.

ВЫВОДЫ

Заболевания легких являются частыми клиническими 
проявлениями у пациентов с дефектами антителообразо-
вания, которые могут быть долго не распознаны из-за отсут-
ствия настороженности врачей в отношении данной патоло-
гии. Исследование уровня иммуноглобулинов и направление 
к иммунологу необходимы у пациентов с неоднократными 
пневмониями, бронхоэктатической болезнью и интерсти-
циальным поражением легких, бронхиальной астмой и при 
раннем дебюте хронической обструктивной болезни лег-
ких без статуса курения. Учитывая недостаточное количество 
данных о частоте заболеваний легких у больных первичны-
ми иммунодефицитами в других районах мира, в частно-
сти в Средней Азии, необходим скрининг иммуноглобули-
нов крови с целью выявления первичных иммунодефицитов 
и последующей диагностики легочных поражений.� 0
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