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Аннотация. Первичные иммунодефициты (ПИД) являются гетерогенной группой заболеваний, манифестирующих под маской раз-
личных клинических проявлений. Распространенность ПИД выше в группе пациентов до 18 лет, чем во взрослом возрасте. Целью 
статьи являлся поиск публикаций об эпидемиологии ПИД, осведомленности медицинского персонала о ПИД и иммунных реакци-
ях, а также влиянии заболевания на качество жизни пациентов и их семей. Поиск литературы осуществлялся по базам данных 
Scopus, Web of Science, MedLine, PubMed, CyberLeninka, E-library. Современные тенденции ведения пациентов с ПИД ориентированы 
на применение мультидисциплинарного подхода. В виду распространенности ПИД в педиатрической практике, снижается качество 
жизни пациентов с ПИД и их семей, проявляющиеся в ограничении физической активности и возможности свободного перемеще-
ния, путешествий, социальных трудностей и психологических проблем. Пациенты школьного возраста испытывают трудности в об-
учении. Следовательно, требуется комплексный подход к диагностике, лечению и долгосрочному планированию ведения пациентов 
с ПИД, включая обязательное присутствие клинических иммунологов в системе здравоохранения.
К л ю ч е в ы е  с л о в а : обзор, эпидемиология первичных иммунодефицитов, осведомленность врачей о первичных иммунодефицитах, качество жиз-

ни пациентов первичными иммунодефицитами.
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Annotation. Primary immunodeficiency (PID) conditions are a heterogeneous group of diseases manifesting under the guise of various 
clinical manifestations. The prevalence of PID is higher in the group of patients under 18 years of age, but it is also found in adulthood. 
The purpose of the publication was to search for publications on the epidemiology of PID, awareness of medical personnel about PID and 
immune reactions, as well as the impact of the disease on the quality of life of patients and their families. Literature search was carried out 
on the databases Scopus, Web of Science, MedLine, PubMed, CyberLeninka, E-library. Current trends in the management of patients with 
PID are focused on the application of a multidisciplinary approach. Due to the high prevalence of PID in pediatric practice, the quality of 
life of patients with PID and their families decreases, manifested in the restriction of physical activity and the possibility of free move-
ment, travel, social difficulties and psychological problems. School-age patients have learning difficulties. Therefore, a comprehensive ap-
proach to the diagnosis, treatment and long-term planning of the management of patients with PID is required, including the mandatory 
presence of clinical immunologists in the healthcare system.
K e y w o r d s : review, epidemiology of primary immunodeficiencies, diagnosis of primary immunodeficiencies, prevention of primary immunodeficiencies, doc-

tors' awareness of primary immunodeficiencies, quality of life of patients with primary immunodeficiencies.
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Введение
Первичные иммунодефициты (ПИД) представ-

ляют собой гетерогенную группу, включающую бо-
лее 400 наследственных и гетерогенных нарушений 
иммунитета, которые предопределены при рожде-
нии, но могут развиваться и с возрастом, приводя к 
различным клиническим и лабораторным проявле-
ниям. Подобно древнеримскому божеству, первич-
ные иммунодефицитные состояния имеют «Янусное 
лицо», то есть многоликие клинические проявления 
[1, 2]. Это значительно затрудняет диагностику и 
постановку диагноза, а значит и проведение эффек-
тивной терапии. Неудивительно что лишь в полови-
не случаев диагноз «первичный иммунодефицит» 
выставляется в возрасте до 18 лет. Важно отметить 
тот факт, что эпидемиология первичных иммуноде-
фицитов имеет не только краевые, но и региональ-
ные особенности. В связи с этим актуальным явля-
ется создание систематических обзоров, касающих-
ся темы сравнения методов диагностики и лечения 
первичных иммунодефицитов в разных регионах 
Российской Федерации, а также зарубежных систем 
здравоохранения. Это повысит осведомленность 
врачей о первичных иммунодефицитах и поможет 
улучшить координацию при направлении пациен-
тов на дальнейшие звенья оказания специализиро-
ванной медицинской помощи.

Материал и методы
Были проанализированы работы зарубежных и 

отечественных специалистов, опубликованные за 
последние 10 лет, касающиеся проблем диагностики 
и улучшения качества жизни пациентов первичны-
ми иммунодефицитами. Особое внимание уделя-
лось особенностям эпидемиологии первичных им-
мунодефицитов в различных странах и регионах. 
Поиск научных работ проводился в Scopus, Web of 
Science, MedLine, PubMed, CyberLeninka, E-library.

Результаты
Международный союз иммунологических об-

ществ классифицирует их в соответствии с основ-
ными пораженными иммунными компартментами 
и функциями на 10 различных классов, которые 
включают комбинированные иммунодефициты (де-
фекты Т- и В-клеток) с синдромальной патологией 
или без них, гуморальные иммунодефициты (дефек-
ты В-клеток), иммунную дисрегуляцию (нарушен-
ная регуляция и / или аномальная активация им-
мунных подгрупп), дефекты фагоцитоза, дефекты 
врожденного иммунитета, аутовоспалительные за-
болевания, дефекты системы комплемента, костно-
мозговую недостаточность, фенокопии ПИД [3—5].

Эпидемиологические показатели распространен-
ности ПИД в различных возрастных группах свиде-
тельствуют, что у более 60% всех пациентов диагноз 
впервые устанавливается в возрасте до 18 лет [6]. 
Средний возраст выявления ПИД у взрослых паци-

ентов составляет 39,6±6 лет (медиана 35,6 лет) [7]. 
Распространенность ПИД во всем мире, согласно 
регистрам в разных странах, составляет 1:8500—
1:100000 [8]. Распространенность ПИД в педиатри-
ческой практике характеризуется высокой заболева-
емостью и, по зарубежным оценкам, составляет 1 на 
1000—2000 новорожденных детей [9], а в России — 
от 8±1,1 на 100 тыс. новорожденных [7]. По данным 
отечественных авторов, распространенность ПИД в 
России меньше европейских данных и составляет, в 
среднем, 1,5 на 100 тыс. населения [10].

Поскольку ПИД затрагивает различные компо-
ненты иммунной системы, клинические проявления 
этого заболевания сильно варьируют: тяжелые или 
частые инфекции, инфекции, обусловленные услов-
но-патогенной флорой, полиорганные или аутоим-
мунные заболевания с ранним началом, и наличие 
клинических признаков иммунодефицита у пациен-
тов с синдромными особенностями или злокаче-
ственными новообразованиями [11, 4].

Современные представления о первичных имму-
нодефицитах (ПИД) больше не определяются толь-
ко склонностью к инфекциям. У таких пациентов 
все чаще выявляются признаки «иммунной дисрегу-
ляции», что проявляется аутоиммунными и воспа-
лительными реакциями, лимфопролиферативными 
или злокачественными заболеваниями. Однако вы-
явление основного ПИД в гетерогенной группе па-
циентов с различными аутоиммунными нарушения-
ми может быть сложной задачей. Большинство пе-
диатров или специалистов, наблюдающих пациен-
тов с аутоиммунными нарушениями, могут не учи-
тывать состояние иммунитета при первичном об-
следовании. Поэтому нередки случаи, когда диагно-
стика ПИД у особо уязвимых пациентов откладыва-
ется [12].

По данным отечественных авторов, наиболее ча-
сто манифестация ПИД проявляется по инфекцион-
ному типу (без других проявлений) — 43%, по лим-
фопролиферативному — в 26%, по энтеропатиче-
скому — 16%; реже — по аутоиммунному и неопла-
стическому варианту — в 6% и 1% случаев соответ-
ственно. При более длительном стаже иммунодефи-
цитного состояния в 8% случаев наблюдается колла-
борация клинических фенотипов, что предопреде-
ляет панель диагностического обследования и, в ко-
нечном итоге, прогноз заболевания [7, 13].

В виду затруднённой диагностики, задержка по-
становки диагноза, в среднем составляет от 6 до 9 
лет [14]. По данным отечественных авторов, наи-
большая задержка наблюдалась среди пациентов 
взрослого возраста от 11 до 21 года и более, в зави-
симости от клинического фенотипа. В педиатриче-
ской практике сроки верификации диагноза короче: 
от 4 месяцев до 3,5 лет, также в зависимости от кли-
нического фенотипа [7].

Длительный диагностический поиск приводит к 
увеличению показателей смертности. В РФ ежегод-
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но в среднем умирает 18,5±4,6 пациентов с ПИД, что 
эквивалентно ежегодной летальности 1% ± 0,4%. 
Кумулятивная летальность ПИД в регистре состав-
ляет 8%. На детей первых трех лет жизни приходит-
ся 50% всех летальных исходов, преимущественно 
за счет детей первого года жизни (30% всех случаев). 
У 71% умерших детей первого года жизни диагно-
стирован тяжелый комбинированный иммунодефи-
цит. Высокая смертность детей первого года жизни 
с ПИД является основанием повсеместного внедре-
ния в России неонатального скрининга [15].

Наличие семейного анамнеза, неспособность к 
выздоровлению, лимфопения, гипогаммаглобули-
немия или необходимость длительного внутривен-
ного введения антибиотиков должны насторожить 
врача о диагнозе иммунодефицита [16]. Лица евро-
пеоидной расы страдают селективным дефицитом 
IgA с частотой 1: 500 [17—19].

Среди всех ПИД преобладающий дефицит анти-
тел является наиболее распространенным типом 
(например, агаммаглобулинемия, распространен-
ное заболевание с вариабельным иммунодефици-
том) [11], особенно среди пациентов старше 18 лет 
[20]. В РФ доля гуморальных дефектов в 2—3 раза 
ниже, чем в европейских странах, что связано с ги-
подиагностикой пациентов, в первую очередь у па-
циентов взрослого возраста [7].

Появление современных методов лечения и на-
копление знаний в области ПИД привели к увеличе-
нию продолжительности жизни пациентов. Проры-
вом в терапии ПИД, увеличившим продолжитель-
ность и качество жизни больных, стало широкое ис-
пользование иммуноглобулинов для внутривенно-
го введения в 90-х годах, поэтому в настоящее вре-
мя сформировалось только первое поколение 
взрослых больных ПИД, способных к деторожде-
нию с вероятностью генетического наследования от 
2% до38,8%, в зависимости от клинического фено-
типа [7].

Своевременная диагностика первичных иммуно-
дефицитов (ПИД) является важной задачей в кли-
нической практике различных специалистов, в том 
числе врачей первичного звена [21] и врачей-педиа-
тров [22]. Время от начала симптомов до постанов-
ки диагноза ПИД у пациентов в России занимает де-
сятки лет. За этот период формируются необрати-
мые изменения в органах, ухудшающие качество и 
сокращающие продолжительность жизни больных. 
Несмотря на многообразие клинических проявле-
ний, заподозрить ПИД не сложно, при условии 
осведомленности врачей первичного звена о ПИД 
[23]. Следовательно, возникает необходимость по-
вышения осведомленности врачей об аутоиммуни-
тете и первичных иммунодефицитных состояниях 
[12, 24].

Клиническое и исследовательское сотрудниче-
ство между детскими гематологами / онкологами и 
иммунологами поспособствовало надлежащему 
оказанию помощи пациентам с персистирующими 
полилинейными цитопениями, лимфопролифера-
цией и склонностью к злокачественности с дефекта-

ми апоптоза иммунных клеток, которые теперь на-
зываются аутоиммунный лимфопролиферативный 
синдром. Как только генетические дефекты, био-
маркеры и патомеханизм были лучше поняты, были 
успешно разработаны диагностические подходы и 
таргетные методы лечения [25].

Заболевания, обусловленные первичным имму-
нодефицитом, оказывают неблагоприятное влияние 
на качество жизни таких пациентов, а с учетом 
большой распространенности ПИД в детской попу-
ляции, качество жизни их родителей также снижа-
ется. Имеющиеся данные свидетельствуют о том, 
что у пациентов с ПИД показатели качества жизни, 
связанного со здоровьем (health-related quality of life, 
HRQOL) ниже, чем у здоровых людей и пациентов с 
другими хроническими заболеваниями, включая са-
харный диабет и ювенильный идиопатический арт-
рит. Для детей не существует инструментов, специ-
фичных для конкретного заболевания, а для взрос-
лых доступно мало вариантов [26].

Пациенты с ПИД имеют повышенный риск воз-
никновения ограничений физической активности, 
социальных трудностей и психологических проблем 
из-за их хронического состояния. У пациентов в 
возрасте от 2 до 23 лет средний балл по оценке 
HRQOL составил 66,61 (SD: 18,73) из 100, и наиболее 
сильно пострадали эмоциональные аспекты и ас-
пекты работы / учебы. Существенных различий в 
качестве жизни пациентов и лиц, осуществляющих 
уход за ними, не наблюдалось. Лица, осуществляю-
щие уход за пациентами с ПИД, наиболее подверже-
ны влиянию общей усталости [27].

На качество жизни пациентов с ПИД оказывает 
влияние опасения по поводу повторения неприят-
ных ощущений, включая госпитализацию, страх пе-
ред болезнями детей и тоску из-за неспособности 
предотвратить текущее состояние жизни. Страх и 
беспокойство за будущее здоровье ребенка и обес-
покоенность тем, что наследственное заболевание 
может повлиять на братьев и сестер в семье, опреде-
ляются как значимые проблемы. Отрицательная 
стигматизация косвенно влияет на психологическое 
здоровье детей. Отсутствие детских иммунологов 
приводит к частым посещениям больниц, которые 
отнимают много времени и изматывают. Родителям 
приходится искать дополнительную работу, чтобы 
финансово оплачивать дорогостоящие лекарства 
для своих детей. Семейного бюджета может быть 
недостаточно для ведения здорового образа жизни, 
который включает в себя основные потребности се-
мьи, такие как питание и досуг. По мнению лиц, 
осуществляющих уход, некоторая информация о 
ПИД часто вводит в заблуждение. На уровне сооб-
щества многие люди неправильно понимают состо-
яние здоровья детей, и потребность в социальной 
поддержке часто игнорируется. Другими повторяю-
щимися проблемами являются неправильные су-
ждения других об этих семьях. Осведомленность и 
инклюзивность образовательных программ сообще-
ства гарантируют, что их потребности не исключа-
ются [28].
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Обсуждение
Не смотря на создание регистров пациентов с 

ПИД, сохраняется актуальной проблема диагности-
ки и мультидисциплинарного подхода к ведению 
таких пациентов. Пациенты с ПИД и их семьи 
подвержены снижению качества жизни пациентов в 
социальных, эмоциональных и даже финансовых 
аспектах [10, 14]. Следовательно, существует необ-
ходимость разработки инструментов для оценки ка-
чества жизни пациентов с ПИД, которые позволили 
бы более чувствительно оценивать влияние заболе-
вания на здоровье пациентов и психологическое 
благополучие, учебу, работу и социальную актив-
ность [15, 17]. Ограниченная осведомленность вра-
чей о первичных иммунодефицитах определяется 
как одна из основных проблем в России и в мире. 
Требуется комплексный подход к диагностике, ле-
чению и долгосрочному планированию ведения па-
циентов с ПИД, включая обязательное присутствие 
клинических иммунологов в системе здравоохране-
ния.

Полученные в ходе выполнения обзора данные 
показывают необходимость разработки алгоритмов 
ведения данной группы пациентов с учётом регио-
нарной специфики, так как разновидности ПИД, а с 
ними и клинико-морфологические проявления, мо-
гут различаться на довольно небольшой террито-
рии, среди различных расовых и национальных 
групп. Если в Республике Алтай ПИД чаще всего 
проявляется в виде ауто-воспалительных заболева-
ний [10], то в Читинской области чаще преобладают 
разновидности с проявлением иммунных деструк-
ций. То есть, частота и клинические особенности 
первичных иммунодефицитов имеют важные осо-
бенности не только между странами, но даже и по 
регионам Российской Федерации.

Из всего этого следует необходимость того, что 
каждый регион нуждается в собственном алгоритме 
диагностики, регистрации и лечения данной катего-
рии пациентов, учитывающем местные особенно-
сти. Подобные алгоритмы действуют в некоторых 
странах Западной Европы, однако даже в этой части 
планеты существуют проблемы, требующие прове-
дения новых клинических исследований.

Заключение
Таким образом, представленный выше обзор по-

казывает необходимость совершенствования оказа-
ния медицинской помощи пациентам с первичным 
иммунодефицитом. Важно внедрить образователь-
ные программы для врачей с целью повышения 
осведомленности о первичных иммунодефицитах. 
Это поможет улучшить диагностику и лечение, по-
высить качество жизни пациентов и уменьшить 
долгосрочные расходы здравоохранения. Всё это 
подчёркивает актуальность выполнения новых ис-
следований в данном направлении.
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