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Актуальность 
Хроническая гранулематозная болезнь 

(ХГБ)  — первичное иммунодефицитное состо-
яние, относящееся к  дефекту фагоцитирующих 
клеток. Общая распространенность ХГБ в мире 
составляет 1 на 500 тыс., в России 1 на 1 млн [1–
4]. Соотношение Х-сцепленного и аутосомно-ре-
цессивного вариантов вариабельно и зависит от 
количества близкородственных браков  [2–4, 5]. 
Заболевание проявляется рецидивирующими бак-
териальными и  грибковыми инфекциями. Наи-
большую опасность для пациента представляют 
каталазоположительные бактерии и грибы [1–3, 
5, 6]. Средняя продолжительность жизни пациен-
тов с ХГБ с 1990 до 2012 года увеличилась поч-
ти вдвое, что связано с улучшением диагностики 
и лечения [5, 7]. 

Цель: представить редкий случай хронической 
гранулематозной болезни, сочетанной с синдро-
мом Клайнфельтера. 

При анализе истории болезни провели поиск 
в электронных базах научных данных (PubMed, 
Scopus, Сlinicalkey, eLIBRARY.RU).

Пациент  — третий ребенок в  семье, где пер-
вый  — здоров, второй  — болен ХГБ. Внутри-
утробно диагностирован гидронефроз. С первых 

недель жизни  — осложнение после вакцинации 
БЦЖ, пустулезная сыпь. В 13 месяцев обнаруже-
на мисенс-мутация в гене CYBB, диагностирована 
хроническая гранулематозная болезнь, генерали-
зованная БЦЖ-инфекция с поражением лимфо-
узлов. Назначена противотуберкулезная терапия, 
гамма-интерферон. Выполнена нефроуретроэкто-
мия слева. Запланирована ТГСК. При подготовке 
к операции и поиске донора развилась атипичная 
пневмония с деструкцией и гранулематозом, вы-
званная ноккардиями, через месяц — гранулемато-
зная инфильтрация легких. Процесс купировался 
в  течение 6 месяцев на фоне массивной АБ-те-
рапии с добавлением бисептола и преднизолона. 
В 2 года в связи с высокой стигматизацией (до-
бавочный палец на левой кисти) проведен хромо-
сомный микроматричный анализ, выявлена гомо-
зигота по Х-хромосоме, верифицирован синдром 
Клайнфельтера. В 2,5 года проведена аллогенная 
трансплантация гемопоэтических стволовых кле-
ток с осложнениями в ранний период, но высоким 
химеризмом на 30-е сутки. Через 4 месяца ребенок 
выписан под наблюдение по месту жительства. 

Через несколько дней после выписки появи-
лись судороги, кома, признаки дыхательной недо-
статочности, ребенок госпитализирован. Состоя-
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ние расценено как эндотелиальная токсичность 
с  развитием тромботической микроангиопатии, 
что подтверждалось лабораторными данными 
(шизоциты, панцитопения, снижение гаптоглоби-
на, повышение ЛДГ, гипертензия, протеинурия). 
Инициированы плазмаферез, ребенок получал 
высокие дозы глюкокортикоидов, внутривенные 
иммуноглобулины, биологическую терапию, ста-
билизирован.

В 2 года 11 месяцев — признаки интерстициаль-
ного поражения легких, в последующем — повтор-
ные эпизоды бактериального и грибкового сепси-
са. Ребенку с  хронической болезнью почек 3-й 
степени была показана трансплантация почки, что 
оказалось невозможным в связи с его состоянием. 
На перитонеальном диализе переведен в КДКБ. 
Через 2 недели на КТ обнаружена двусторонняя 
полисегментарная пневмония. Зафиксирована 
остановка дыхания на фоне аспирации рвотны-
ми массами. Развился геморрагический синдром. 

Длительная гипоксия привела к возникновению 
очагового инфаркта миокарда, системного отека, 
ставшего причиной нестабильной гемодинами-
ки, что крайне редко в педиатрической практике. 
В  возрасте 3 лет 10 месяцев наросли признаки 
ССН, развился ДВС-синдром, ребенок умер.

В электронных базах научных данных найде-
но всего 4 клинических случая ХГБ, сочетанной 
с синдромом Клайнфельтера [8, 9], в российском 
регистре подобных случаев нет. У всех детей отме-
чено смягчение клинической картины ХГБ; благо-
даря добавочной Х-хромосоме часть нейтрофилов 
синтезируют активные радикалы кислорода и реа-
лизуют завершенный фагоцитоз.

Тяжесть состояния и фатальный исход по срав-
нению со случаями, известными в мире, вероят-
но, связаны с наличием у пациента единственной 
викарно-увеличенной почки, а также развитием 
хронической почечной недостаточности после 
операции ТГСК.
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