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Актуальность исследования: первичные иммунодефициты (ПИД) представляют собой 
группу тяжёлых генетически детерминированных состояний, вызванных необратимым нару-
шением различных компонентов иммунной системы. Распространённость ПИД в мире — 1:10 000 
населения. Известно более 300 генов, мутации в которых приводят к развитию ПИД [1].

Цели исследования: оценить клинико- лабораторную структуру ПИД. Проанализировать 
клинические проявления дебюта ПИД в данной группе пациентов. Представить алгоритм 
диагностики на примере различных клинических случаев.

Материалы и методы: в исследование включена группа из 21 пациента с установленным 
диагнозом ПИД в возрасте от 10 месяцев до 17 лет, находившаяся на обследовании и лечении 
в педиатрическом отделении № 2 клиники СПбГПмУ за период 2014–2019 гг.

Результаты: проведено обследование и анализ историй болезни 21 пациента с ПИД, среди 
них: болезнь Брутона — 6 пациентов, гипер- IgM синдром — 3, хроническая гранулематозная 
болезнь — 3, общая вариабельная иммунная недостаточность — 3, синдром Нетертона — 2, 
синдром активированной фосфоинозитид-3-киназы дельта — 1, синдром Луи- Барр — 1, не-
дифференцированные ПИД — 2. В структуре заболеваемости преобладают мальчики — 90% 
(19 человек). Средний возраст проявления первых симптомов составил 1 год 2 месяца, возраст 
постановки диагноза ПИД — 6 лет 1 месяц. Диагностический поиск составил в среднем 5 лет 
1 месяц (минимум — 2 месяца, максимум — 12 лет 6 месяцев). Анализ родословной показал, 
что ранняя смерть детей от инфекционных причин в семейном анамнезе наблюдалась у 33% 
пациентов. Дебютом ПИД в 100% выступал инфекционный синдром, часто требующий не-
скольких курсов антибактериальной терапии. Сопутствующая аллергопатология наблюдалась 
у 29% детей.

Выводы: группа ПИД имеет широкий спектр клинических проявлений, является сложной 
для диагностики, поэтому необходима высокая настороженность педиатров и врачей других 
специальностей для своевременной диагностики данного типа заболеваний.
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