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Innate immunity defects  
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Проведено проспективное наблюдательное исследование 65 пациентов с врожденными дефектами иммунитета. 
У 87,7 % детей отмечались тяжелые эпизоды инфекций, среди 53,8 % – соматические заболевания с полиорганным 
поражением. Заместительную терапию получали 38,5 % детей, трансплантацию гемопоэтических клеток – 20 %. По 
сравнению со здоровыми респондентами пациенты с первичными иммунодефицитами продемонстрировали стати-
стически значимое снижение качества жизни.

Ключевые слова: врожденные дефекты иммунитета, качество жизни, дети

The study implied a prospective observational study involving 65 patients featuring innate immune defects. 87.7 % of 
the children had severe episodes of infections, while 53.8 % had somatic diseases with multiple organ damage. 38.5 % 
of the children received replacement therapy, with another 20 % given hematopoietic cell transplantation. Compared to 
healthy respondents, patients with primary immunodeficiencies were found to have a statistically significant decrease in 
the overall life-quality score, as well as in the scores reflecting their physical, emotional, social well-being, and academic 
performance.
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Врожденные дефекты иммунитета (ВДИ)  – 
гетерогенная группа генетически обуслов-
ленных расстройств, насчитывающая более 

500 заболеваний [1]. Дети с первичными имму-
нодефицитами подвержены тяжелым рециди-
вирующим, потенциально инвалидизирующим 
инфекциям, имеют высокий риск аутоиммунных, 
аллергических, иммуновоспалительных заболе-
ваний, злокачественных новообразований и не-
врологических осложнений. 

Истинная оценка распространенности ВДИ суще-
ственно затруднена из-за отсутствия региональных и 
национальных регистров и потенциальной смерти до 
постановки диагноза [2]. Ввиду клинической гетеро-
генности, а также недостаточной осведомленности 
врачей-педиатров и врачей общей практики диагно-
стика первичных иммунодефицитов нередко задер-
живается, что приводит к поздно начатому лечению 
и ранней инвалидизации [3, 4]. Очевидно, что совре-
менные методы терапии, включая трансплантацию 
гемопоэтических клеток, профилактический прием 
антимикробных средств, использование иммуноде-
прессантов и моноклональных антител, существен-
но улучшили показатели выживаемости пациентов с 
ВДИ, однако многие из них имеют ряд побочных эф-
фектов, серьезно влияющих на качество жизни боль-
ных [2, 5]. 

Несмотря на безусловный прогресс в понимании 
молекулярно-генетических и диагностических аспек-
тов ВДИ, отсутствует всесторонний анализ отдель-
ных стран и регионов состояния здоровья и качества 
жизни пациентов c первичными иммунодефицитами, 
что и определило цель настоящего исследования. 

Цель исследования – оценка состояния здоровья 
и качества жизни детей с врожденными дефектами 
иммунитета. 

Материал и методы. Обследованы 65 пациентов 
с врожденными дефектами иммунитета (50 (76,9  %) 
мальчиков, 15 (23,1  %) девочек), включенных в базу 
данных первичных иммунодефицитов Ставрополь-
ского края и Национальный регистр ПИД России. 
Средний возраст больных составил  – 8,9±0,61 года. 
Диагноз верифицирован на основании критериев, 
регламентированных Европейским обществом им-
мунодефицитов (ESID) и подтвержден данными мо-
лекулярно-генетического исследования по Сенгеру, 
методом NGS (Next-Generation Sequencing), а также в 
результате полноэкзомного или полногеномного сек-
венирования ДНК. 

Работа выполнена на базе детской краевой кли-
нической больницы г. Ставрополя в период с 2019 
по 2025 г. в дизайне проспективного неинтервенци-
онного наблюдательного исследования. Опросники 
PedsQL 4,0 Generic Core Scales [5] заполняли дети 
с ВДИ и их родители во время госпитализации или 
амбулаторного осмотра врачом аллергологом-им-

мунологом. Осуществлен анализ 65 анкет родителей 
и 54  – пациентов. Контрольная группа включала 70 
практически здоровых детей и была эквивалентной 
группе ВДИ по возрасту и полу. 

Проведено исследование физического и психо-
социального доменов здоровья. Для оценки инфек-
ционной и неинфекционной заболеваемости детей 
осуществлен анализ медицинской документации 
(амбулаторные карты пациентов, выписки из исто-
рий болезни ГБУЗ СК «КДКБ» и федеральных кли-
ник – ФГБУ «НМИЦ ДГОИ им. Дм. Рогачева», ФГАОУ 
ВО РНИМУ им. Н. И. Пирогова). При обработке дан-
ных учитывались серьезные эпизоды инфекцион-
ных процессов, включая бактериальные инфекции 
ЛОР-органов и легких, кожи и подкожной клетчатки, 
лимфатических узлов, желудочно-кишечного тракта, 
почек, а также генерализованные вирусные инфек-
ции, сепсис и остеомиелит. Исследование одобрено 
этическим комитетом ФГБОУ ВО СтГМУ Минздрава  
России. 

Данные были статистически обработаны с помо-
щью пакета программ SPSS 16,0 (IBM, США). Число-
вые переменные проверены на нормальность распре-
деления и представлены в виде среднего значения и 
стандартного отклонения, категориальные перемен-
ные – в виде частоты и процента. Для сравнения двух 
показателей из 2 несвязанных групп использовался 
непараметрический критерий Манна – Уитни. 

Результаты и обсуждение. У 12,3 % детей, вклю-
ченных в исследование, установлена тяжелая комби-
нированная иммунная недостаточность (ТКИН) или 
комбинированный иммунодефицит (КИН), 35,4  %  – 
синдромальный иммунодефицит, 15,4  %  – недоста-
точность количества/функции нейтрофилов, 13,8 % – 
дефекты продукции антител, 12,3  %  – нарушения в 
системе комплемента, 4,6 % – поломки иммунной ре-
гуляции, 6,2 % – недифференцированный иммуноде-
фицит. Средний возраст манифестации заболевания 
составил 2,5±0,4 года, время до установления диа-
гноза – 3,2±0,42 года. Препараты внутривенных/под-
кожных иммуноглобулинов получали 38,5 %, антибак-
териальные и противогрибковые средства  – 53,8  %, 
иммунодепрессанты – 13,8 %, стимуляторы лейко- и 
гемопоэза 10,8 %. Трансплантацию стволовых гемо-
поэтических клеток пережили 20,0 % (13) детей. Ин-
валидами детства на момент анкетирования призна-
ны 90,8 % детей. 

В течение 5 лет наблюдения у 55,4 % детей наблю-
далось более 3 серьезных инфекционных заболева-
ний, 32,3 % ребенка перенесли один или два тяжелых 
инфекционных процесса. Наиболее распростра-
ненными были инфекции бронхов и легких (66,1  %), 
ЛОР-органов (49,2  %), полости рта (23  %), а также 
желудочно-кишечного тракта (26,1  %), кожи и ее 
придатков (18,5 %). У 40 % детей с ВДИ, преимуще-
ственно при синдромальных иммунодефицитах, име-
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ВДИ	–	врожденные дефекты иммунитета
ДНК	–	дезоксирибонуклеиновая кислота
КИН	–	комбинированная иммунная недостаточность 

ПИД	 –	первичный иммунодефицит
ТКИН	–	тяжелая комбинированная иммунная недостаточность
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лись инвалидизирующие поражения нервной сис- 
темы, 15,4 % – пороки сердца, 16,9 % – эндокриноло- 
гические расстройства, 44,6  %  – анемии/тромбо-
цитопении, 10,8  %  – злокачественные новообра-
зования. Когнитивный и интеллектуальный дефи-
цит определялся в 15,4  % случаев. В течение года, 
предшествовавшего анкетированию, в стационары, 
по крайней мере однократно, госпитализировались 
73,8  % детей. Умерли за время исследования 7,7  % 
детей. 

При обследовании детей с ВДИ выявлено сниже-
ние всех доменов их качества жизни по сравнению 
со здоровыми детьми, в том числе физической ак-
тивности  – 61,9±4,77 и 94,5±0,72 балла, p=0,0001, 
эмоций/настроения  – 69,2±3,27 и 89,8±1,97, 
p=0,001, взаимоотношений с друзьями и сверстни-
ками  – 75,9±3,53 и 93,9±0,98, p=0,01, успеваемости 
в школе/детском саду – 53,1±3,57 и 89,3±1,28 балла, 
p=0,001. Низким по сравнению со здоровыми деть-
ми был и общий балл качества жизни  – 64,5±3,49 и 
92,2±0,71, p=0,001. 

При анализе опроса родителей/опекунов полу-
чены эквивалентные результаты, включая физи-
ческую (60,2±4,40 и 89,4±1,10 балла, p=0,0001) и 

эмоциональную (64,7±3,10 и 85,1±1,21, p=0,0001) 
сферы, общение (73,2±3,50 и 90,4±1,11, p=0,04), 
функционирование в школе/детском саду (50,2±4,39 
и 87,6±1,35  балла, p=0,0001). Статистически значи-
мое снижение касалось и интегрального балла каче-
ства жизни – 61,6±3,33 и 88,3±0,82, p=0,001. В целом 
сведения, сообщаемые родителями, были несколько 
хуже, чем полученные при анкетировании детей. Од-
нако различия оказались статистически не значимы-
ми. 

Заключение. Представленное исследование яв-
ляется первым на Юге России и содержит предвари-
тельный анализ состояния здоровья и качества жизни 
педиатрической когорты детей с ПИД. У пациентов с 
ВДИ наблюдается более низкий уровень качества 
жизни по сравнению со здоровыми сверстниками.

Дети с первичными иммунодефицитами испыты-
вают значительные ограничения и трудности в по-
вседневной жизни, что делает необходимым форми-
рование региональных программ, направленных на 
их реабилитацию, социально-психологическую под-
держку и консультирование. 

Авторы заявляют об отсутствии конфликта ин-
тересов. 
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