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Врожденные дефекты иммунитета или первич-
ные иммунодефициты (ПИДС) в настоящее вре-
мя являются актуальной проблемой современной 
медицины. Это группа врожденных заболеваний 
иммунной системы, в  основе которых имеют-
ся генетические нарушения с дефектами разных 
звеньев иммунитета и тяжелыми, часто жизнеу-
грожающими проявлениями. Непосредственны-
ми заболеваниями ПИДС являются различные 
инфекции, заболевания дыхательной, пищева-
рительной системы, аутоиммунные и онкологи-
ческие заболевания, которые могут проявиться 
в самом раннем возрасте.

В последнее время доля установленных диагно-
зов у детей с врожденными иммунодефицитами 
имеет тенденцию к росту благодаря расширенно-
му неонатальному скринингу, информированно-
сти медицинских работников, лабораторной и ге-
нетической диагностике, как в  России, так и  за 
рубежом [1, 2, 3, 4]. Регистр больных врожден-
ными иммунодефицитами представляет собой 
современную базу данных, содержащую инфор-
мацию об основных клинических проявлениях, 
осложнениях, иммунологических нарушениях 
и молекулярно-генетических дефектах, сведениях 

о терапии и ее эффективности. С помощью этой 
базы может быть проведена оценка частоты выяв-
ляемости первичных иммунодефицитов на терри-
тории различных регионов России в целом, иден-
тификация отдельных форм этих заболеваний, 
особенностей течения, осложнений и  исходов; 
создание алгоритмов для ранней диагностики; 
выделение особенностей течения инфекционных 
и неинфекционных осложнений, их взаимосвязь 
с различными формами иммунодефицитов; раз-
работка терапевтических протоколов [1, 2]. Бла-
годаря имеющемуся регистру пациентов на ме-
дицинской онлайн-платформе ROSMED.INFO, 
созданной Национальной ассоциацией экспертов 
по первичным иммунодефицитам (НАЭПИД) 
и  Национальным медицинским исследователь-
ским центром детской гематологии, онкологии 
и  иммунологии имени Дмитрия Рогачева, есть 
возможность получить детальный анализ о состо-
янии проблемы с иммунодефицитами в отдельных 
регионах и выявить направления для дальнейшего 
совершенствования в оказании медицинской по-
мощи детям с врожденными иммунодефицитами 
[2, 3, 5]. Ранее регистрация больных детей с пер-
вичными иммунодефицитами проводилась в ре-
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спубликанском регистре у врача аллерголога-им-
мунолога начиная с 2012 года.

Ежегодная рождаемость в  России детей 
с  врожденными дефектами иммунитета состав-
ляет не менее 1  на 16–17  тыс. новорожденных. 
С 2010 года отмечается значительный рост числа 
диагностированных пациентов с  ПИД. Макси-
мальная частота выявления дефектов достигнута 
в 2017–2018 годах и составила 1 на 100–150 тыс. 
детского населения. Минимальная летальность 
для случаев с ПИДС составляет 4–5,5 %, наибо-
лее высокая смертность зафиксирована в группе 
детей раннего возраста. Средняя распространен-
ность всех ПИДС в Российской Федерации со-
ставила 1,5 на 100 тыс. населения, она значитель-
но отличается для отдельных нозологий ПИДС 
и различных регионов РФ [2, 5]. 

В Республике Саха (Якутия) (РС(Я)) количе-
ство выявленных детей с врожденным иммуноде-
фицитом с каждым годом увеличивается, особенно 
в последние годы. Так, если в 2021 году выявле-
но 4 случая, в 2022 году 2 случая, то в 2023 году 
17 случаев (по данным аналитического отчета на 
основании данных регистра пациентов с первич-
ными иммунодефицитными состояниями, декабрь 
2024 года) [5].

ПИД насчитывает более 559  диагнозов 
врожденных ошибок иммунитета и 511 генов, де-
фекты которых приводят к фенотипу первичного 

иммунодефицита, различных аутовоспалитель-
ных синдромов и  прочих врожденных ошибок 
иммунитета, которые подразделяют на 10 групп 
в зависимости от основного иммунологического 
патомеханизма [2, 3, 4, 5]. 

Изучение региональных особенностей врожден-
ных ошибок иммунитета имеет важное прогно-
стическое значение, поскольку своевременная 
постановка диагноза позволяет избежать жизнеу-
грожающих состояний у детей.

ЦЕЛЬ ИССЛЕДОВАНИЯ: на основе анализа па-
циентов с диагнозом первичного иммунодефицита 
оценить наиболее распространенные врожденные 
иммунодефициты у  детского населения Респу-
блики Саха (Якутия).

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ
Анализ регистра пациентов, проживающих в Ре-

спублике Саха (Якутия) с установленным диагно-
зом первичного иммунодефицита, использованы 
данные о больных, находящихся на лечении и со-
стоящих на диспансерном учете у врача аллерго-
лога-иммунолога в Центре иммунологии и аллер-
гологии с  аллергодерматозами Педиатрического 
центра в ГАУ РС(Я) «Республиканская больница 
№ 1 — Национальный центр медицины имени М. 
Е. Николаева» и состоящих в регистре пациентов 
с ПИДС на платформе ROSMED.INFO.

	Рис. 1.	 Нозологическая структура ПИДС у детей РС(Я) (рис. автора)
	 Fig. 1.	� Nosological structure of primary immunodeficiency in children in RS(Ya) (author’s ill.)
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РЕЗУЛЬТАТЫ
Ранее считалось, что первичный иммунодефи-

цит достаточно редкое заболевание, но в послед-
ние годы, стало очевидным, что данные заболева-
ния встречаются довольно часто [2, 3, 4, 5]. 

На конец 2025 года в Республике Саха (Яку-
тия) в региcтре с ПИДС со статусом «жив» нахо-
дится 51 ребенок, наблюдающийся с 2018 года по 
настоящее время. 

Изучение нозологической структуры ПИДС 
выявило преобладание дети с комбинированными 
иммунодефицитами с синдромальной патологией, 
а именно — 33 ребенка, что составляет 64,7 %. Из 
них 27 пациентов (52,9 %) — с SOPH-синдромом. 
На втором месте по частоте преимущественно 
заболевания с дефектами антител — 10 (19,6 %) 
пациентов, далее с  дефектами комплемента  — 
2 детей (4 %), с аутовоспалительными заболевани-
ями — 2 детей (4 %), с комбинированным имму-
нодефицитом, в том числе с преимущественными 
Т-клеточными дефектами (дефекты клеточного 
и гуморального звена) — 1 ребенок (2 %), дефек-
том фагоцитоза — 1 ребенок (2 %) и 2 детей (4 %) — 
с неуточненным иммунодефицитом (рис. 1). 

Среди тяжелых форм иммунодефицитов у де-
тей РС(Я) наблюдается синдром Луи  — Бар, 

синдром Вискотта — Олдрича и сочетанные по-
ражения SOPH-синдрома с  Мираж-синдромом 
(табл. 1). 

В нозологической структуре среди детей 
РС(Я) заслуживают внимания дети с  комби-
нированными иммунодефицитами, имеющие 
«синдромальные» признаки. Среди врожденных 
ошибок иммунитета у наибольшего числа детей 
РС(Я) констатируется SOPH-синдром. Данный 
синдром встречается только среди якутского 
населения и распространен равномерно на всей 
территории РС(Я), поэтому данный синдром 
можно считать эндемичным для республики. 
Распространенность SOPH-синдрома в  РС(Я) 
на 100 тыс. населения составляет 9,95, вызыва-
ется мутацией с.5741 G > A в гене NBAS. Частота 
гетерозиготного носительства мутации составля-
ет в среднем 1 %. Данному заболеванию автора-
ми дано название SOPH-синдром (Short stature 
syndrome with Optic atrophy and Pelger — Huet 
anomaly) по основным клиническим симптомам, 
характерным для данного синдрома: низкорос-
лость, поражение глазного дна с  колбочковой 
дисфункцией, атрофией зрительных нервов, 
а также так называемой пельгеровской аномали-
ей лейкоцитов [6, 7, 8].

	Таблица 1.	� Распределение врожденных ошибок иммунитета по нозологическим формам у детей РС(Я)  
(табл. автора)

	 Table 1.	 Distribution of congenital immune errors by nosological forms in children in RS(Ya) (author’s table)

Диагноз Количество больных
Комбинированные иммунодефициты, ассоциированные с синдромальными признаками
SOPH-синдром 27
Синдром Ди — Джорджи 3
Синдром Луи — Бар (атаксия-телеангиэктазия) 2
Синдром Вискотта — Олдрича 1*
Дефекты клеточного и гуморального звена 
ТКИН дефицит DOCK 2 1
Дефекты антителопродукции
Селективный дефицит IgA 2
Х-сцепленная агаммаглобулинемия 6
Гипер-IgМ-синдром 2
Дефекты системы комплемента
Дефицит ингибитора С1 1
Гемолитико-уремический синдром 1
Дефект фагоцитоза
Тяжелая врожденная нейтропения 1
Аутовоспалительные заболевания

Синдром Маршала 2
Неуточненный иммунодефицит 2

⋆ См. в тексте.



Краткие сообщения и письма в редакцию  /  Communications and Correspondence

94

АЛЛЕРГОЛОГИЯ И ИММУНОЛОГИЯ В ПЕДИАТРИИ, том 23 (4) — декабрь 2025

На 15.10.2025 года с SOPH-синдромом на учете 
состоит 27 детей (52,9 % от всех ВОИ или ПИДС) 
с  первичным комбинированным иммунодефи-
цитом. Всем детям проведено молекулярно-ге-
нетическое обследование. В  качестве причины 
развития синдрома указывается миссенс-мута-
ция G5741 → A (приводящая к аминокислотной 
замене R1914Н) в 45-м экзоне гена NAG в гомози-
готном состоянии. NAG (neuroblastoma amplified 
gene) описан как ген NBAS (neuroblastoma 
amplified sequence). NAG-ген высоко экспресси-
руется в соединительной ткани, глазах, головном 
мозге, спинном мозге, то есть в тканях и органах, 
которые поражаются при синдроме низкоросло-
сти, сопровождающемся колбочковой дисфункци-
ей, атрофией зрительных нервов и пельгеровской 
аномалией лейкоцитов. Тип наследования заболе-
вания аутосомно-рецессивный [6, 7, 8]. 

Для таких детей является характерным нор-
мальный вес и рост при рождении, но примерно 
с 6-7 месяцев отмечается отставание в росте. Рост 
больных в возрасте старше 18 лет не превышает 
150 см. Родители детей обращаются к врачам по-
сле 3 лет с жалобами на отставание в росте, частые 
респираторные заболевания, ограничения в физи-
ческом развитии.

Большинство пациентов с пропорциональным 
телосложением имеют череп брахицефальной 
формы с гипоплазией лобных и теменных бугров 
и плоский затылок (90 %). Старческое выражение 
лица в сочетании с мелкими чертами, прямой нос 
с  выступающей переносицей, маленькими орби-
тами глаз, легким экзофтальмом, гипоплазией 
скуловых костей, узким лбом и тонкими губами. 
Эти симптомы встречаются у 88–97 % пациентов, 
а короткая шея — у 88 %. Кроме того, наблюдают-
ся: сниженный тургор кожи, старческая дряблая 
кожа, тонкие, тусклые волосы. Голова таких детей 
пропорциональна туловищу, кисти маленькие, от-
мечаются брахидактилия (100 %) и клинодактилия 
5-го пальца, стопы маленькие широкие с высоким 
сводом и сандалевидной щелью (около 90 %), у не-
которых пациентов встречается несовершенный 
остеогенез. При рентгенологическом определении 
костного возраста наблюдается отставание от ка-
лендарного на 2–3 года. По внешнему виду дети 
с SOPH-синдромом очень схожи между собой.

У всех больных без исключения (100 %) вы-
является нарушение зрения, и к 5–7 годам боль-
ные начинают проходить обследование и лечение 

у офтальмологов с диагнозом частичная атрофия 
зрительных нервов, снижение остроты зрения, 
колбочковая дисфункция сетчатки. 

В общем анализе крови у больных обнаружена 
пельгеровская аномалия нейтрофилов (аномалия 
лейкоцитов, содержащих гипоглобулированные 
ядра: несегментированные, бисегментированные 
или круглые вместо деления на 4–5 глобул), при 
этом гетерозиготы по данной патологии (родите-
ли больных и сибсы) имели нормальные нейтро-
филы. 

Данная группа пациентов относится к  часто 
болеющим. С  раннего возраста у  них наблюда-
ются частые респираторные заболевания: ОРВИ, 
бронхиты, пневмонии, сопровождающиеся таки-
ми осложнениями, как отиты и  синуситы. Для 
этих детей характерно снижение уровней всех 
иммуноглобулинов в крови (IgA, IgM, IgG, IgE). 
Интеллектуальное развитие данных пациентов не 
страдает и соответствует возрасту [6, 7, 8, 9, 10], 
отмечается, что эти дети достаточно часто пропу-
скают посещение дошкольных и школьных учреж-
дений и имеют определенное ограничение физи-
ческой активности. 

Лечение пациентов с  SOPH-синдромом за-
ключается в регулярной заместительной терапии 
иммуноглобулинами как подкожно, так и внутри-
венно. Препарат получают регулярно в условиях 
дневного стационара в Центре иммунологии и ал-
лергологии с аллергодерматозами Педиатрическо-
го центра ГАУ РС(Я) «Республиканская больни-
ца № 1 — Национальный центр медицины имени 
М. Е. Николаева». 

Большая часть пациентов прошла обследова-
ние на базе федеральных центров: ФГБУ «НМИЦ 
ДГОИ им. Д. Рогачева», ФГАОУ ВО «РНИМУ им 
Н. И. Пирогова» МЗ РФ.

Появление современных методов лечения, ди-
агностики, информированности врачей способ-
ствуют более ранней постановке диагноза у них, 
что способствует улучшению качества и продол-
жительности жизни у детей.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ. Среди врожденных ошибок 
иммунитета у детей Республики Саха (Якутия) 
превалирует первичный комбинированный имму-
нодефицит в виде SOPH-синдрома, что является 
эндемичным для республики, поскольку такие 
пациенты составляют 52,9 % от всех выявленных 
первичных иммунодефицитов. Всем детям про-
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водится регулярная заместительная терапия вну-
тривенным или подкожным иммуноглобулином 
с  профилактической терапией антибиотиками. 

Пациенты постоянно наблюдаются и состоят на 
учете у врача аллерголога-иммунолога и врачей 
других специальностей.
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