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Введение. Синдром Вискотта–олдрича (WAs) — комбинированный первичный иммуноде-
фицит, который характеризуется Х-сцепленным рецессивным типом наследования и у трети 
больных проявляется триадой: рецидивирующими микробно-воспалительными заболевания-
ми, экземой (атопическим дерматитом) и кровотечениями, обусловленными тромбоцитопени-
ей и дисфункцией тромбоцитов.

цель исследования. Изучить клинические проявления заболевания на примере конкретно-
го пациента с WAs.

Материалы и методы. Приводим случай наблюдения пациента с WAs на основании изуче-
ния истории болезни и амбулаторной карты пациента.

Результаты. мальчик К. 5 мес. находился в педиатрическом отделении ГБУ «Городская детская 
клиническая больница № 1 г. Донецка» с июля 2020 года. Ребенок поступил с жалобами на измене-
ния в клиническом анализе крови в виде анемии средней степени тяжести и тромбоцитопении. Из 
анамнеза жизни известно, что ребёнок родился от vIII беременности, в сроке гестации 39 недель. 
Беременность протекала на фоне отеков беременных, хронической цитомегаловирусной инфекции 
(ЦмВИ), генетической тромбофилии. I беременность закончилась родами в 1998 году, родился 
мальчик, который умер в возрасте 3 месяцев, со слов матери у ребенка был диагностирован лейкоз 
(ребенок от первого брака). II, III, Iv беременности закончились медицинскими абортами в 2000, 
2001, 2002 годах. v беременность закончилась родами в 2003 году, родился мальчик, который умер 
в возрасте 7 месяцев (ребенок от второго брака). vI беременность закончилась родами в 2007 году, 
родилась девочка, здорова (ребенок от третьего брака). vII беременность закончилась родами в 
2016 году, родился мальчик, который умер в возрасте 3 месяцев, у ребенка диагностирована врож-
денная ЦмВИ, пневмоцистная пневмония (ребенок от четвертого брака). Роды v, срочные, нор-
мальные, оценка по шкале Апгар 7/8 баллов. масса тела при рождении 4300 грамм. Рос и разви-
вался соответственно возрасту. В возрасте 3-х месяцев дважды перенес кишечную инфекцию, вы-
званную Klebsiella pneumoniae 107, находился на стационарном лечении в инфекционном отделении. 
При обследовании в стационаре было выявлено снижение уровня тромбоцитов до 50 Г/л, анемия 
средней степени тяжести. В связи с выявленными изменениями в анализах крови в июле 2020 года 
находился на стационарном лечении в отделении онкогематологиим ГУ «Институт неотложной и 
восстановительной хирургии им. В.К. Гусака» с диагнозом: острая цитомегаловирусная инфекция, 
активная фаза, первичный иммунодефицит, анемия тяжелой степени, тромбоцитопения. Были вы-
явлены положительные Ig m, G к цитомегаловирусу (Cmv). В отделении ребенку был введен Им-
муновенин. Консультирован инфекционистом, установлен диагноз: врожденная ЦмВИ, манифест-
ная генерализованная форма (гематологическая, печеночная) на фоне врожденного иммунодефи-
цита. Далее ребенок переведен ГБУ «ГДКБ № 1 г. Донецка» для лечения ЦмВИ. При поступлении 
общее состояние ребенка прогностически тяжелое. температура тела 36,7о С, частота сердечных 
сокращений — 111 в минуту, частота дыханий — 26 в минуту. Вес ребенка 9580 грамм. Сознание 
сохранено, активен. Большой родничок 1,5 х 1,5 см, на уровне костей черепа. отмечается умерен-
ный гипертонус в левой руке и левой ноге. Фотореакция зрачков живая, содружественная. Судорог, 
апноэ нет при осмотре. Кожные покровы бледные, следы внутривенных инъекций на коже висков, 
локтевых сгибах, лучезапястных суставов. На лице, туловище элементы папулезной сыпи, участки 
шелушения, единичные элементы петехиальной сыпи на туловище. Видимые слизистые бледно-
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розовые, обычной влажности. Небные миндалины не гипертрофированы. Периферические лимфа-
тические узлы не увеличены. Костно-мышечная система без патологии. Дыхание через нос свобод-
ное, отделяемого нет. Над легкими перкуторно ясный легочной звук. При аускультации дыхание 
пуэрильное. Хрипы не выслушиваются. одышка отсутствует. Границы относительной сердечной 
тупости в пределах возрастной нормы. тоны сердца умеренно приглушены, ритмичные, выслуши-
вается систолический шум на верхушке сердца. Живот в объеме не увеличен, при пальпации мяг-
кий. Печень на 2 см ниже края реберной дуги, Селезенка на 2,5 см ниже края реберной дуги. Стул 
1–2 раза в сутки, кашицеобразный. мочеиспускание не нарушено. Ребенок обследован в клинике. 
В клиническом анализе крови данного пациента на протяжении всего пребывания в клинике реги-
стрировались анемия различной степени выраженности, нейтропения и тромбоцитопения (23–
95 Г/л). Показатели биохимического анализ крови были пределах возрастной нормы. По данным 
ультразвукового исследования органов брюшной полости определялась нормальная эхокартина 
печени, желчного пузыря, поджелудочной железы, селезенки. Согласно данным нейросонографи-
ческого исследования были выявлены эхопризнаки незначительной вентрикулодилятации, эхо-
признаки лентикулостриарной васкулопатии. При проведении эхокардиографического исследова-
ния отмечались минимальная трикуспидальная и пульмональная регургитации, аберрантная хорда 
в верхушечном отделе левого желудочка. Проведено рентгенологическое исследование органов 
грудной клетки, патологии не выявлено. Пациент консультирован отоларингологом, окулистом, не-
врологом, аллергологом, иммунологом, даны рекомендации по дальнейшему обследованию и лече-
нию. Ребенок консультирован генетиком, установлен синдром Вискотта–олдрича, однако по тех-
ническим причинам специфическая молекулярно-генетическая диагностика данного синдрома не 
может быть проведена, проведено медико-генетическое консультирование семьи. В августе 2020 г. 
проведена телемедицинская консультация сотрудниками Национального медицинского исследова-
тельского центра детской гематологии, онкологии и иммунологии им. Дмитрия Рогачева минздра-
ва России (ФГБУ «НмИЦ ДГоИ им. Дмитрия Рогачева»).

Получено следующее заключение. по представленным документам, учитывая отягощенный 
семейный анамнез (смерти мальчиков в младенчестве), клиническую симптоматику, лаборатор-
ные изменения у ребенка вероятен диагноз первичный иммуннодефицитный синдром. Рекомен-
довано молекулярно-генитическое обследование «Панель иммунологическая и определение 
TReC/KReC». В сентябре 2020 г. произведен забор крови для проведения молекулярно-генети-
ческое обследования «Панель иммунологическая» и определения TReC/KReC», образец крови 
отправлен в отделение иммунологии ФГБУ «НмИЦ ДГоИ им. Дмитрия Рогачева» минздрава 
России. После получения результатов генетических исследований в декабре 2020 г. повторно 
проведена телемедицинская консультация ФГБУ «НмИЦ ДГоИ им. Дмитрия Рогачева» минз-
драва России и сотрудниками Российской детской клинической больницы федерального государ-
ственного бюджетного образовательного учреждения высшего образования «Российский нацио-
нальный исследовательский медицинский университет имени Н.И. Пирогова» минздрава Рос-
сии. Заключительный диагноз по результатам консультации: Первичный иммунодефицит. 
Синдром Вискотта–олдрича. Врожденная цитомегаловирусная инфекция. Анемия легкой степе-
ни тяжести. Диспластическая кардиопатия (минимальная трикуспидальная и пульмональная не-
достаточность, аберрантная хорда в верхушечном отделе левого желудочка). Рекомендовано про-
должить назначенную терапию, провести HlA-типирование ребенка, родителей, начать поиск 
совместимого донора костного мозга с последующим проведением трансплантации костного 
мозга (гемопоэтических стволовых клеток). Для коррекции тромбоцитопении целесообразно на-
значение ромиплостима или эльтромбопага. трансфузия тромбоцитов показана только в случае 
кровотечений. В отделении ребенок получал Вальцит, мальтофер, Бисептол, Флуконазол, Аква-
детрим, трансфузия тромбоконцентрата, внутривенный иммуноглобулин октагам.

Заключение. таким образом, диагноз установлен на основании типичной клинической кар-
тины (экзема, тромбоцитопения, иммунодефицит) и подтвержден с помощью современного 
метода диагностики — молекулярно-генетического исследования. Комбинированная посин-
дромная терапия инфекционных проявлений данного первичного иммунодефицита, проявле-
ний экземы, заместительная терапия внутривенно иммуноглобулином, тромбоконцентратом 
дают лишь временный положительный эффект. Поэтому единственным эффективным куратив-
ным методом лечения является проведение трансплантации костного мозга (гемопоэтических 
стволовых клеток).


