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Введение. Первичные иммунодефициты (ПИД) — это гетерогенная группа редких наследственных заболе-
ваний, обусловленных нарушениями одного или нескольких компонентов иммунной системы [1]. Среди ПИД 
различают синдромальные формы, при которых сочетаются иммунологические дефекты с различными поро-
ками других органов и систем. Синдром Ниймеген (СН) относится к синдромальным ПИД с дефектами репара-
ции ДНК [2,3]. CН вызван мутациями в гене NBN и имеет высокую распространенность в славянской популяции 
[1]. К фенотипическим особенностям СН относятся микроцефалия, присутствующая с рождения, «птичьи» чер-
ты лица, отставание в росте, гипо гиперпигментированные пятна на коже, различные пороки развития [1,2].

Цель исследования. Представить истории болезни пациентов с синдромом Ниймеген, показать важность 
своевременной постановки диагноза, оценить результаты лечения данного заболевания.

Материалы и методы. За период с 2019 по 2020 год на 2 педиатрическом отделении СПБГПМУ диагноз 
Первичный иммунодефицит: синдром Ниймеген поставлен трём пациентам. Возраст больных составил от 6 до 
15 лет, среди них было 2 мальчика и одна девочка.

Результаты. Дети родились доношенными, с весом 2630–2970г. При рождении всем детям диагностирована 
микроцефалия, у одной пациентки выявлена атрезия ануса. Все дети на 1 году жизни наблюдались неврологом 
по поводу микроцефалии, ППЦНС. У пациентов по анализу амбулаторной карты выявлена стойкая абсолютная 
лимфопения в анализах крови. Инфекционные осложнения в виде рецидивирующих гнойных отитов, бронхитов, 
пневмоний, синуситов наблюдались у 2х пациентов: у одного мальчика с возраста 3х лет, у девочки с возраста 
7 лет. У третьего пациента инфекционные осложнения выявлены с 5 лет в виде рецидивирующего контагиозного 
моллюска, в 7 лет двусторонняя пневмония. Аутоиммунные осложнения в виде интерстициальной лимфоцитар-
ной болезни лёгких (ИЛБЛ) диагностированы двум пациентам — мальчикам. У одного мальчика зафиксирован 
мембранопролиферативный гломерулонефрит с острым почечным повреждением. У второго мальчика выявле-
но гематологическое осложнение в виде вторичного гемофагоцитарного лимфогистиоцитоза. У двух пациентов 
отмечено резкое снижение всех классов иммуноглобулинов сыворотки крови, у одного пациента выявлено вы-
раженное повышение иммуноглобулина М при практически нулевых значениях иммуноглобулинов А и G. Всем 
детям по совокупности синдромальных проявлений заподозрен ПИД: Синдром Ниймеген. При генетическом 
обследовании у всех пациентов выявлена «славянская мутация» в гене NBN del с.657_661delACAAA. Пациентам 
инициирована регулярная заместительная терапия внутривенными иммуноглобулинами, профилактическая 
антибактериальная и противогрибковая терапия, на фоне чего отмечено стойкое клиническое улучшение в 
виде купирования инфекционных осложнений у двух пациентов. Третий пациент для лечения онкогематологи-
ческого осложнения (гемофагоцитарный лимфогистиоцитоз) был переведён в профильный гематологический 
стационар. Одному пациенту проведена трансплантация гемопоэтических стволовых клеток.

Выводы. Клинические проявления синдрома Ниймеген крайне разнородны. В связи с характерными феноти-
пическими особенностями, заметными с рождения (микроцефалия, «птичьи» черты лица) в сочетании с осложне-
ниями, затрагивающими многие органы и системы помимо иммунной, о диагнозе СН необходимо помнить врачам 
всех специальностей для своевременной постановки диагноза и возможности назначения адекватного лечения.
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