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Актуальность исследования: хроническая гранулематозная болезнь (ХГБ) — это наслед-
ственное заболевание, характеризующиеся дефектными гранулоцитами. Заболевание встреча-
ется у 1 на 100-300 тысяч новорождённых. В большинстве случаев дебют заболевания проис-
ходит на первом году жизни, тогда как диагноз часто устанавливается в течение первых 5 лет 
жизни ребёнка. ХГБ нередко пропускается в раннем возрасте, что приводит к отсутствию про-
филактики инфекционных и гранулематозных осложнений, ведущих к тяжелому течению за-
болевания и сокращению продолжительности жизни. [1, 2]

цель исследования: изучение ранних клинических проявлений, особенностей диагности-
ки, терапии и осложнений ХГБ.

Материалы и методы исследования: анализ медицинской документации 5-ти пациентов 
мальчиков в возрасте от 1,5 до 15 лет, с подтверждённым диагнозом ХГБ, находившихся на 
обследовании и лечении во II педиатрическом отделении СПбГПмУ с 2012 по 2021 гг.

Результаты: впервые диагноз ХГБ был поставлен 3 пациентам. При проведении молеку-
лярно-генетического исследования у всех детей была выявлена мутация в гене cYbВ, карти-
рованного на Х хромосоме. Заболевание дебютировало на первом году жизни у всех детей 
(средний возраст 4 месяца). Средний возраст постановки диагноза составил 4,2 года (от 1 года 
до 7 лет). Со стороны кожи в периоде новорожденности наблюдались гнойничковые пораже-
ния у 2 детей. У 1 пациента манифестация заболевания с длительной лихорадкой без видимых 
клинических симптомов с высевом в крови Сandida guilliermondi и последующим развитием 
менингоэнцефалита. Со стороны дыхательной системы основными инфекционными проявле-
ниями были рецидивирующие пневмонии с тяжелым и затяжным течением с формированием 
фиброзных изменений в легких, а также диффузные гранулематозные интерстициальные изме-
нения в легких у 3-х пациентов. Со стороны желудочно-кишечного тракта отмечались прокти-
ты, парапроктиты, анальные трещины, энтероколит, множественные абсцессы печени. Из-за 
рецидивирующих инфекций все дети имели симптомы белково-энергетической недостаточно-
сти и задержки физического развития. У большинства пациентов имелся отягощённый семей-
ный анамнез — смерть близких родственников от иммунодефицита, родственники с подтверж-
дённым диагнозом ХГБ. Все пациенты получали длительную антибактериальную, противо-
грибковую и противовоспалительную гормональную терапию, 3 пациентам были назначены 
антагонисты рецепторов интерлейкина-1. трем пациентам была проведена трансплантация 
гемопоэтических стволовых клеток (тГСК) в следующем возрасте: в 1,4 года, в 7 лет, в 13 лет. 
Все дети благополучно перенесли операцию и ведут обычный образ жизни.

Выводы: ранняя диагностика дефекта иммунной системы и начало профилактики инфек-
ционных осложнений противогрибковыми и антибактериальными препаратами значительно 
улучшает прогноз хронической гранулематозной болезни с Х-сцепленным рецессивным на-
следованием, но единственным радикальным методом терапии является тГСК, которая дает 
возможность пациентам с ХГБ на полноценную жизнь.
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