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Аннотация
Введение. Синдром Якобсена (СЯ) — редкое генетическое заболевание, связанное с делецией хромосомы 11q, характеризу-
ющееся множественными пороками развития, гематологическими и иммунными расстройствами. Развитие иммунодефици-
та при СЯ часто является недооцененным, что приводит к рецидивирующим инфекционным осложнениям. 
Изложение клинического случая. В статье приведено клиническое наблюдение пациента с делецией хромосомы 11q и ком-
бинированным иммунодефицитом. 
У нашего пациента отмечались рецидивирующие инфекции, цитопенический синдром, комбинированный иммунодефицит, 
а также другие клинические проявления синдрома Якобсена. Кроме снижения сывороточных иммуноглобулинов, установ-
лен глубокий дефицит Т-клеточного звена иммунитета с низким содержанием Т-лимфоцитов — недавних эмигрантов из 
тимуса. 
Заключение. Особенностью представленного клинического случая является то, что при сравнительно небольшом объеме 
делеции 11q у ребенка реализовался полный клинический фенотип заболевания и глубокий комбинированный иммуноде-
фицит. Статья написана для улучшения знаний врачей об этой редкой форме врожденного иммунодефицита.
Ключевые слова: синдром Якобсена, синдром делеции 11q, комбинированный иммунодефицит.

Для цитирования: Барычева ЛЮ, Бачиева ЛИ, Козьмова НА. Синдром Якобсена: отчет о клиническом случае. Аллергология 
и иммунология в педиатрии. 2024; 1: 27-35. https://doi.org/10.53529/2500-1175-2024-1-27-35

Jacobsen’s syndrome: case report 
https://doi.org/10.53529/2500-1175-2024-1-27-35

Received 12.02.2024
The article is accepted for publication 14.03.2024

Conflict of Interest:
The authors state that there is no external funding for the study.
The authors declare the absence of obvious and potential conflicts of interest related to the publication of this article.

Liudmila Yu. Barycheva1,2, Leila I. Bachieva1, Natal’ja A. Koz’mova1

1  Stavropol State Medical University, 310, Mira St., Stavropol, 355017, Russia.
2  Regional Children’s Clinical Hospital, 3, Semashko St., Stavropol, 355029, Russia.

Liudmila Yurievna Barycheva — Dr. Sci. (Med.), Professor, Head of the Department of Immunology with a course of continuing pro-
fessional education, Stavropol State Medical University; Allergist-Immunologist, Regional Children’s Clinical Hospital; ORCID ID: 
0000-0002-4069-0566, e-mail: for_ludmila@inbox.ru.

Для корреспонденции:
Барычева Людмила Юрьевна, д. м. н., профессор, заведующий 
кафедрой иммунологии с курсом дополнительного профессионального 
образования, Ставропольский государственный медицинский 
университет, врач аллерголог-иммунолог.

Адрес: 355017, г. Ставрополь, ул. Мира, д. 310, Россия.

E-mail: for_ludmila@inbox.ru.

For correspondence:
Lyudmila Yurievna Barycheva, Dr. Sci. (Med.), Professor, Head of the De-
partment of Immunology with a course of continuing professional educa-
tion, Stavropol State Medical University; Allergist-Immunologist, Regional 
Children’s Clinical Hospital.

Address: 310, Mira St., Stavropol, 355017, Russia.

E-mail: for_ludmila@inbox.ru.



Клинические случаи / Medical cases

28

АЛЛЕРГОЛОГИЯ И ИММУНОЛОГИЯ В ПЕДИАТРИИ, № 1, март 2024 / ALLERGOLOGY and IMMUNOLOGY in PEDIATRICS, № 1, march 2024

Leila Ibragimovna Bachieva — 2nd year resident at the Department of Faculty Pediatrics, Stavropol State Medical University, OR-
CID ID: 0009-0008-7785-4676, e-mail: bachleila@mail.ru. 
Natal’ja Aleksandrovna Koz’mova — assistant of the Department of Immunology with a course of continuing professional education, 
Stavropol State Medical University; Allergist-Immunologist, Regional Children’s Clinical Hospital; ORCID ID: 0000-0003-0971-
5347, e-mail: n-kozmova@mail.ru.

Annotation
Introduction. Jacobsen syndrome (JS) is a rare genetic disease associated with the deletion of chromosome 11q, characterized by 
multiple malformations, hematological and immune disorders. The development of immunodeficiency in JS is often underestimated, 
which leads to recurrent infectious complications. 
Presentation of a clinical case. The article presents a clinical case of a patient with a deletion of chromosome 11q and combined 
immunodeficiency. Our patient had recurrent infections, cytopenic syndrome, combined immunodeficiency, as well as other 
clinical manifestations of Jacobsen syndrome. 
In addition to a decrease in serum immunoglobulins, a deep deficiency of the T-cell link of immunity with a low content of 
T-lymphocytes, recent emigrants from the thymus, has been established. 
Conclusions. The peculiarity of the presented clinical case is that with a relatively small amount of deletion 11q, the child realized 
a complete clinical phenotype of the disease and a deep combined immunodeficiency. The article was written to improve doctors’ 
knowledge about this rare form of congenital immunodeficiency.
Keywords: Jacobsen syndrome, del 11q, combined immunodeficiency.
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ВВЕДЕНИЕ. Синдром Якобсена (JBS; MIM 
147791), также известный как синдром терми-
нальной делеции 11q, представляет собой редкое 
генетическое заболевание, вызванное потерей 
непрерывного набора генов, расположенных на 
длинном плече 11-й хромосомы [1, 2, 3]. Заболе-
вание встречается с частотой 1 на 100 000, при со-
отношении женщин и мужчин 2:1 [4, 5]. 85 % заре-
гистрированных случаев возникают в результате 
мутаций de novo [4].

Со времени первого описания синдрома 
Якобсена в 1973 г. было зарегистрировано более 
200  случаев, которые характеризуются делеци-
ями, затрагивающими теломерную область хро-
мосомы 11. Размер делеции составляет 7–20 Мб, 
а  проксимальная точка разрыва расположена 
внутри или ближе к теломерному концу поддиа-
пазона 11q23.3 [6, 7, 8]. Эта терминальная гапло-
недостаточность может повлиять на функцию 
более чем 100 различных генов. Диагноз полного 
синдрома устанавливается при включении в де-
лецию генов BSX, NRGN, ETS-1, FLI-1  и RICS 
(ARHGAP32). Пациенты с более мелкими деле-
циями имеют частичный фенотип [2, 6]. Вариа-
бельность фенотип-генотип может быть связана 
с неполной пенетрантностью, а также с другими 
представляющими интерес генами, расположен-
ными на 11q, такими как TIRAP, FLI-1, NFRKB, 
THYN1 и SNX19 [9].

Заболевание охватывает широкий спектр кли-
нических проявлений. Исследования показывают, 

что 97 % пациентов имеют умственную отсталость 
от легкой до тяжелой степени. Степень нейроког-
нитивного дефицита тесно связана с размером де-
леции [5, 10]. 

Аномалии тромбоцитов встречаются в 88,5–94 % 
процентов случаев. Отмечается неонатальная тром-
боцитопения, которая может пройти со временем, 
и дисфункция тромбоцитов, имеющая стойкий ха-
рактер [11]. В костном мозге наблюдается увеличе-
ние количества мелких мегакариоцитов (микроме-
гакариоцитов) и задержка их созревания [12]. 

Врожденные пороки сердца, чаще всего де-
фекты межжелудочковой перегородки и левосто-
ронние обструктивные поражения, встречаются 
у 56 % пациентов и являются наиболее распро-
страненной причиной смертности [5, 7]. Син-
дром гипопластического левого сердца, один из 
наиболее тяжелых врожденных пороков сердца, 
описан у 5–10 % пациентов с синдромом Якоб-
сена (по сравнению с 0,02 % в общей популяции) 
[13]. Исследования на людях и мышах показали, 
что ген ETS-1, расположенный в «кардиальной 
критической области» концевой части хромосо-
мы 11, является причиной врожденных пороков 
сердца [2, 13]. 

Черепно-лицевой дисморфизм (> 40 %) чаще 
проявляется в  виде тригоноцефалии, глазного 
гипертелоризма, косоглазия, птоза век, колобомы 
радужки, широкой переносицы. На руках отмеча-
ется кожная синдактилия, аномальные ладонные 
складки, гипопластические области тенара. Сто-
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пы короткие, плоские, с синдактилией 2-го и 3-го 
пальцев [5, 7]. 

В 2004 г. P. D. Grossfeld с соавторами провели 
проспективный анализ 110 пациентов с синдро-
мом терминальной делеции 11q. В исследуемой 
когорте не было выявлено отчетливых признаков 
иммунодефицита, не зарегистрировано опасных 
для жизни и (или) оппортунистических инфек-
ций. Однако рецидивирующие эпизоды среднего 
отита и (или) синусита были частыми и наблюда-
лись у 42 из 78 пациентов (54 %) [5]. 

Первым иммунным дефектом, зарегистри-
рованным при этом синдроме, был дефицит ан-
тител [14]. В ряде исследований было отмечено 
снижение всех классов иммуноглобулинов (IgA, 

IgM, IgG) и  нарушение специфического анти-
телообразования в  ответ на вакцинацию поли-
сахаридной пневмококковой вакциной, что ха-
рактерно для пациентов с общей вариабельной 
иммунной недостаточностью [15]. Механизм, 
посредством которого терминальная делеция 
хромосомы 11 способствует развитию иммуноде-
фицита до конца не изучен. Предполагается, что 
иммунная недостаточность возникает преиму-
щественно из-за потери генов ETS (ETS-1) или 
FLI-1. ETS-1 высоко экспрессируется в NK-клет-
ках,  В- и Т-лимфоцитах и участвует в развитии 
NK-клеток, дифференцировке Т- и В-лимфоци-
тов [16, 17, 18].

Лишь в 2020 г. заболевание было расценено, как 
врожденный дефект иммунной системы и вклю-
чено в  классификацию первичных иммуноде-
фицитов, а  именно в  группу комбинированных 
первичных иммунодефицитных состояний с син-
дромальными проявлениями [19].

ИЗЛОЖЕНИЕ КЛИНИЧЕСКОГО СЛУЧАЯ
 Приводим описание клинического наблюде-

ния пациента 7 лет с диагностированным синдро-
мом Якобсена. Родители пациента дали согласие 
на использование информации, в том числе фото-
графий ребенка, в научных исследованиях и пу-
бликациях. 

Мальчик К. родился от второй беременности, 
вторых родов, на 37-й неделе гестации. Парен-
терально в 18 недель установлен порок сердца. 
Масса тела при рождении 2030 г, длина — 46 см, 
ОША (оценка по шкале Апгар)  — 7/8  баллов. 
В  периоде новорожденности диагностирована 
тетрада Фалло (декстрапозиция аорты, мембра-
нозный дефект межжелудочковой перегородки 
до 6,9 мм, вторичный дефект межпредсердной 
перегородки до 5,0  мм, гипертрофия межже-
лудочковой перегородки). Недостаточность 
кровообращения 1Б. ФК 2 (NYHA). Задержка 
внутриутробного развития 3-й ст., аномалии 
лицевого скелета. В  возрасте 10  месяцев осу-
ществлена радикальная коррекция двойного 
отхождения магистральных сосудов от правого 
желудочка.

В связи с наличием врожденных пороков раз-
вития ребенок обследован генетиком, исключены 
наследственные болезни обмена, установлен нор-
мальный мужской кариотип (46 XY), констати-
рован диспластический фенотип: лицевой дисмо-

Список сокращений/list of abbreviations:
 BSX: brain specific homeobox
 ETS-1:  proto-oncogene 1, transcription 

factor
 FLI-1:  proto-oncogene, ETS transcription 

factor
 JAM3: junctional adhesion molecule 3
 KREC:  kappa-deleting recombination 

excision circle
 NFRKB:  nuclear factor related to kappaB 

binding protein
 NRGN:  neurogranin
 RICS:  Rho GTPase activating protein 32
 SNX19:  sorting nexin 19
 THYN1:  thymocyte nuclear protein 1
 TIRAP:  TIR domain containing adaptor 

protein
 TREC: T-cell receptor excision circle 
 АДФ: аденозиндифосфат
 ВВИГ: внутривенный иммуноглобулин
 ВПС: врожденный порок сердца
 ДМЖП:  дефект межжелудочковой  

перегородки
 ДМПП:  дефект межпредсердной  

перегородка
 ЗВУР:  задержка внутриутробного  

развития
 НК: нарушение кровообращения
 ОША: оценка по шкале Апгар
 ПКИГ: подкожный иммуноглобулин
 СЯ:  синдром Якобсена
 ФК: функциональный класс
 ХБП:  хроническая болезнь почек 
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рфизм, тригоноцефалия черепа, гипертелоризм, 
антимонголоидный разрез глаз, птоз, высокое 
готическое небо, аномалия наружного слухового 
прохода слева, килевидная грудь (рис. 1). 

С первых месяцев жизни отмечалась задержка 
психомоторного развития, беспокойное поведе-
ние, нарушение сна, аутоагрессия. Наблюдался 
неврологом с диагнозом «Симптоматическая эпи-
лепсия». Умственная отсталость. Поведенческие 
нарушения. Аллалия. В 7 лет — речь жестовая, го-
ворит отдельные слова, не фиксирует внимание, 
моторно неловкий, объем активных движений су-
щественно ограничен. 

В возрасте 5  лет диагностирован поликистоз 
левой почки, хроническая болезнь почек 1–2-й ст.

С раннего возраста у  мальчика отмечались 
частые респираторные инфекции  — ОРВИ (до 

9 раз в год), экссудативный и гнойный средний 
отит, бронхит, плохая прибавка в весе. До 3 лет 
отмечено 4 эпизода гнойного отита, дважды го-
спитализирован в стационар по поводу бронхоп-
невмонии, получал повторные курсы антибакте-
риальной терапии (не менее 4 в год). С 1 г. 4 мес. 
в общем анализе крови появились тромбоцито-
пения в  диапазоне 78–88*109/л, лейкопения  — 
3,3–1,6*109/л. В  возрасте 3  лет мальчик попал 
в поле зрения аллерголога-иммунолога Краевой 
детской клинической больницы г. Ставрополя, 
установлено значительное снижение показате-
лей TREC (T-cell receptor excision circle), всех 
популяций Т-лимфоцитов, гипоиммуноглобули-
немия (таблица 1). Учитывая характерный фено-
тип, был заподозрен первичный иммунодефицит, 
синдром Ди Джорджи. Однако паратиреоидный 
гормон, ионизированный кальций были в преде-
лах референсных значений. Мальчику иниции-
рована заместительная терапия внутривенными 
иммуноглобулинами (ВВИГ), а в последующем 
подкожными иммуноглобулинами (ПКИГ), на-
значена профилактическая антимикробная те-
рапия (ко-тримоксазол, флуконазол, азитроми-
цин).

Для уточнения диагноза в  ФГБУ НМИЦ 
ДГОИ им. Дм. Рогачева проведена флуоресцент-
ная in situ гибридизация FISH на хромосому 22, 
однако делеция 22q11.2 не обнаружена. Кровь ре-
бенка была направлена на NGS-секвенирование 
нового поколения, «панель иммунологическая». 
Выявлено двукратное снижение покрытия про-
чтения всех экзонов гена FLI-1, локализован-
ного на 11-й хромосоме, что указывало на деле-
цию одной из двух копий гена. При уточнении 
размера дефекта методом молекулярно-генети-
ческого микроматричного анализа установлена 
терминальная делеция участка 11-й хромосомы 
11q24.2q25 размером 10084933 пар нуклеотидов 
с охватом 44 генов в области дисбаланса, а также 
микродупликации 16-й хромосомы 16p13.11 раз-
мером 14435773 пар нуклеотидов (31 ген) и 22-й 
хромосомы 22q13.31q13.33  протяженностью 
6730554 пар нуклеотидов (52 гена), что с высо-
кой вероятностью свидетельствовало о  несба-
лансированной транслокации между 11q и 22q. 
Ребенку подтвержден редкий синдромальный 
иммунодефицит: Синдром Якобсена. Тромбоци-
топения Пари-Труссо. В число генов, попавших 
в  зону дисбаланса, вошли гены, ответственные 

 Рис. 1.  Признаки лицевого дисморфизма: тригоноце-
фалия, широкая переносица, гипертелоризм 
глаз, птоз, низко посаженные ушные ракови-
ны, тонкая верхняя губа

 Fig. 1.  Signs of facial dysmorphic disorder: trigono-
cephaly, wide bridge of the nose, hypertelorism 
of the eyes, ptosis, low-set auricles, thin upper 
lip
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 Таблица 1.  Исследование субпопуляций Т- и В-лимфоцитов, иммуноглобулинов и тромбоцитов у пациента 
с синдромом Якобсена

 Table 1.  Investigation of subpopulations Т-, В-lymphocytes, immunoglobulins and platelets in a patient with 
Jacobsen syndrome

Показатели 3 года 5 лет 6 лет 7 лет Норма 

Лейкоциты*109/л 3,8 2,23 3,5 6,1–9,9

Лимфоциты /мкл 1216 820 590 1,2 1,5–7,0

Т-сell СD3+/мкл 510 500 650 420 900–4500

Helper Т-сell СD3+CD4+/ мкл 310 300 460 290 500–2400

Naive helper T-cell 
СD3+CD4+CD45+CD197+/мкл 46,5 53 200–2500

Memory helper T-cell
TEMRA СD3+CD4+CD45+CD197−/мкл 15,3 66,6 0,025–25

Сytotoxic Т-сell СD3+CD8+/ мкл 150 140 160 110 300–1600

Naive cytotoxic T-cell 
СD3+CD8+CD45+CD197+/мкл 34,1 40,3 42–1300
Memory cytotoxic T-cell
TEMRA СD3+CD8+CD45+CD197−/мкл 58,7 37,9 57–340

B-сell СD19+/мкл 280 100 120 120 200–2100

Naive B-cell IgD+IgM+CD27−/мкл 75 91 147–431

Switched memory B-cell
IgD−IgM−CD27+/мкл 5 5,2 31–94

NK-cell CD16+CD56+/мкл 360 250 160 100–1000

TREC/мкл 1,9 2,9 0 30–327

KREC/мкл 48,1 36 20,9 75–541

IgA (г/л) 0,31 0,27 0,28 0,41 0,9–1,9

IgM (г/л) 0,34 0,17 0,12 0,2 0,8–1,9

IgG (г/л) 2,9 5,52 8,79 9,0 8,7–11,7

Тромбоциты*109/л 60 80 78 95 204–356

за развитие иммунных реакций (TIRAP, FLI-1, 
JAM3).

Для того чтобы оценить иммунную дисфунк-
цию у  нашего пациента, мы проанализировали 
показатели иммунофенотипирования и  сыво-
роточных иммуноглобулинов в  течение 4  лет 
наблюдения (таблица 1). Установлено критиче-
ское снижение TREC и KREC («БиТ-тест» (АО 
«Генериум», Россия)), стойкий Т-клеточный 
иммунодефицит с  уменьшением уровня общих 
Т-лимфоцитов, Т-хелперов, Т-цитотоксических 
лимфоцитов. Выявлено уменьшение наивных 
Т-хелперов и Т-цитотоксических Т-лимфоцитов, 
а также наивных В-лимфоцитов и переключенных 
В-лимфоцитов памяти (Switched memory B-cell). 

Снижение этих показателей сочеталось с гипоим-
муноглобулинемией.

Низкими на протяжении всего периода на-
блюдения оставались уровни В-лимфоцитов, сы-
вороточных IgA, IgM. Показатели IgG нормали-
зовались благодаря регулярной заместительной 
терапии ВВИГ/ПКИГ. 

Учитывая наличие делеции гена FLI-1, приво-
дящей к развитию тромбоцитопении с дефектом 
плотных гранул тромбоцитов, проводилось функ-
циональное исследование тромбоцитов — отмече-
но снижение агрегации тромбоцитов с ристоце-
тином до 29 % и адреналином до 38%, агрегация 
с АДФ (аденозиндифосфат) оказалась в пределах 
нормы — 36 %.
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На фоне профилактического лечения серьез-
ные системные инфекционные заболевания не 
реализовались. 

ОБСУЖДЕНИЕ
Синдром Якобсена — редкая форма генетиче-

ского заболевания, которая недавно была клас-
сифицирована как первичный комбинированный 
иммунодефицит [15, 19].

Представленный нами случай соответствовал 
полному клиническому фенотипу заболевания, 
несмотря на генетические признаки неполного 
синдрома Якобсена. У  нашего пациента наблю-
дались типичные дисморфические особенности, 
такие как низкий рост, микроцефалия, аномалии 
лицевого скелета, врожденный порок сердца, хро-
ническая болезнь почек, умственная отсталость, 
цитопенический синдром (рис. 2). 

В последние годы внимание исследователей 
сосредоточено на корреляциях генотип- фенотип, 
а  также расшифровке генов-кандидатов, ответ-
ственных не только за когнитивные нарушения 
и множественные пороки развития у пациентов 
с синдромом Якобсена, но и за иммунные дефекты 
[20, 33]. Объем делеции при синдроме Якобсена 
может различаться (рис. 2). В нашем клиническом 
случае ее размер существенно меньше по сравне-
нию с делециями, описанными в других источни-
ках (рис. 3). 

Три гена из удаленной области 11q24.2q25 были 
связаны с дефектом иммунной регуляции (FLI-1, 
TIRAP, JAM3). 

Известно, что FLI-1  кодирует фактор транс-
крипции, специфичный для трансформации эри-
тробластов. Вместе с  тем гетерозиготная деле-
ция FLI-1 может привести к дисмегакариопоэзу, 
функциональным нарушениям Т-лимфоцитов, 
дефициту Т-хелперных клеток и низкому уровню 
сывороточных IgM [23, 24, 25], что подтверждает-
ся в экспериментальных моделях [26]. Установле-
но, что ген FLI-1 модулирует маргинальную зону 
и  развитие фолликулярных В-клеток у  мышей 
[27]. Ранее было показано, что пациенты с син-
дромом Якобсена нередко являются обладателями 
делеции гена FLI-1 [2, 28, 29, 30]. Гаплонедоста-
точность гена FLI-1 была предложена как генети-
ческое изменение, ответственное за дефекты им-
мунной системы при синдроме Якобсена. 

В число генов, попавших в зону дисбаланса, во-
шли также гены TIRAP (607948, 611162, 614382), 
кодирующие сигнальный белок Toll-подобных ре-
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 Рис. 3.  Делеция 11q24.2q25 у пациента с частичным 
синдромом Якобсена. Слева — хромосома 
11 с критической областью удаленных генов 
в сравнении с делециями, описанными в до-
ступных источниках [5, 20, 21, 22, 24]. Спра-
ва — удаленные у пациента гены

 Fig. 3.  Deletion 11q24.2q25 in a patient with partial 
Jacobsen syndrome. On the left is chromosome 
11 with a critical region of deleted genes in 
comparison with deletions described in available 
sources [5, 20, 21, 22, 24]. On the right are the 
deleted genes

 Рис. 2.  Клинические особенности синдрома Якобсена
 Fig. 2.  Clinical features of Jacobsen syndrome
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цепторов — TLR2 и TLR4. В течение последних 
двух десятилетий установлена их ключевая роль 
в  реакциях врожденного иммунного ответа на 
бактериальные липополисахариды, подтверждено 
значение в противоопухолевом иммунитете [31].

Ген JAM3 является членом семейства моле-
кул соединительнотканной адгезии с  высокой 
экспрессией на клеточной поверхности Т-ци-
тотоксических лимфоцитов и активированных 
клеток. Кроме того, молекула JAM3 в большом 
количестве представлена на мегакариоцитах 
и  тромбоцитах, что предполагает ее участие 
в  воспалительном процессе, опосредованном 
моноцитами [2]. 

Иммунологические данные о пациентах с син-
дромом Якобсена в мире существенно ограниче-
ны, однако накапливаются сведения о серьезных 
нарушениях в процессе созревания и дифферен-
цировки всех компартментов Т- и B-лимфоцитов 
при синдроме терминальной делеции 11q [32].

У нашего пациента на протяжении 4 лет наблю-
дения сохранялись стойкие нарушения Т-клеточ-
ного звена иммунитета и антителообразования. 

В предыдущих исследованиях было показа-
но, что снижение Т-лимфоцитов [28, 32] и  их 
функциональные дефекты [15, 20] наблюдаются 
у большинства пациентов с нарушениями 11q, что 
нередко сопровождается повышенной чувстви-
тельностью к  персистирующим герпесвирусам 
ЦМВ, HSV1, VZV, вирусам папилломы челове-
ка [34]. 

В работе Baronio M. с  соавторами (2022  г.) 
у  66,7 % пациентов с  СЯ определено снижение 
CD3+-клеток, у  58,3 %  — Т-хелперов. Наивные 
Т-хелперы были низкими у 45,4% пациентов, по-
казатели TREC — у 88,9 % [32].

Данные о снижении общего числа В-лимфоци-
тов, а также иммуноглобулинов у пациентов с СЯ 
впервые были опубликованы еще в 1998 г. [33]. 
В  ряде исследований продемонстрирована ги-
поиммуноглобулинемия со снижением IgG, IgA, 
IgM и нарушение специфического антителообра-
зования в ответ на вакцинацию полисахаридной 
пневмококковой вакциной, что совместимо с фе-
нотипом общей вариабельной иммунной недоста-
точности [15]. В литературе описаны клинические 
случаи взрослых больных с проявлениями гумо-
рального иммунодефицита, которые усугубля-
лись с  течением времени [23, 34]. Так, девушка 
с СЯ с 18-летнего возраста страдала рецидивиру-

ющими синопульмональными инфекциями, у нее 
отмечались снижение уровня IgG, низкое коли-
чество переключенных В-клеток памяти, а также 
нарушение специфического антителообразования 
[34]. Низкое количество В-лимфоцитов с феноти-
пом IgD−IgM−CD27+ отмечено и в других исследо-
ваниях [15], что совпадало с полученными нами 
данными.

В зависимости от элиминированных генов мо-
гут наблюдаться разные иммунологические фено-
типы, однако их корреляции с делециями отдель-
ных генов, расположенных в области 11q, изучены 
недостаточно. Trachsel T. с соавторами (2022 г.) 
описали пациента с  СЯ и  глубоким первичным 
иммунодефицитом, имевшим снижение титра ан-
тител против Haemophilus influenza, содержания 
В-лимфоцитов и  переключенных В-клеток па-
мяти. Другой пациент с гетерозиготной делецией 
TIRAP, FLI-1, NFRKB, THYN1 и SNX19 перенес 
тяжелую бактериальную инфекцию, имел преи-
мущественно низкое количество переключенных 
В-клеток памяти [30]. Существует мнение, что 
клинические проявления иммунодефицита у па-
циентов с  СЯ могут иметь различную степень 
выраженности, однако усугубляются с возрастом 
при отсутствии лечения [23, 28, 34, 35].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Пациенты с частичной делецией 11q имеют вы-

сокий риск врожденных ошибок иммунитета из-за 
утраты генов, ответственных за иммунные реак-
ции, функция которых только изучается. Пред-
ставленный клинический случай в совокупности 
с литературными данными свидетельствует о важ-
ности иммунологического наблюдения пациентов 
с  СЯ. Нами показано, что даже при небольшом 
объеме делеции 11q может формироваться глубо-
кий комбинированный иммунодефицит, поэтому 
у пациентов с СЯ необходим регулярный имму-
нологический скрининг путем иммунофенотипи-
рования лимфоцитов, а также определения сыво-
роточных иммуноглобулинов. Следует учитывать, 
что иммунологические нарушения могут разви-
ваться с течением времени и требуют повторного 
тестирования. В случае количественного и каче-
ственного дефекта Т- и В-лимфоцитов, а также се-
рьезных инфекционных осложнений, необходимо 
рассмотреть профилактическое назначение анти-
бактериальных средств и заместительной терапии 
препаратами иммуноглобулинов. 
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