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К линическая иммунология – одна из самых молодых 
медицинских специальностей. Основная ее задача – 

помощь больным с первичными и вторичными иммунодефи-
цитными состояниями.

Эра изучения первичных иммунодефицитов (ПИД) не 
имеет точной даты отсчета: первые заболевания этой груп-
пы были описаны в 30-х годах XX века [1–3], однако на тот 
момент отсутствовало понимание их патофизиологии, имму-
нологического дефекта, лежащего в основе, и собственно 
сам термин «иммунодефицит» появился намного позд-
нее  [4]. Тем не менее уже в 50–60-е годы XX века пред
принимали успешные попытки патогенетического лечения 
этих состояний с помощью заместительной терапии чело
веческим иммуноглобулином, трансплантации костного моз
га [5, 6]. Описание первых генов, мутации которых приводят 
к ПИД [7–9], ознаменовало новый этап в развитии клини
ческой иммунологии. Расшифровка молекулярно-генети
ческих механизмов ПИД не только позволила расширить 
спектр терапевтических воздействий (например, развитие 
генной терапии ПИД) [10], но и привела к более глубокому 
пониманию функционирования тех или иных звеньев имму-
нитета в норме.

На сегодняшний день описано более 250 генетических 
дефектов, лежащих в основе ПИД [11]. Классификация та

кой разнородной группы заболеваний представляет безус
ловные сложности. В последней классификации, принятой 
Международным союзом иммунологических обществ (Inter
national Union of Immunologic Societies – IUIS), выделяют 
9 основных групп ПИД, большинство из которых в свою оче-
редь подразделяют на подгруппы:

1.	Дефекты клеточного и гуморального звеньев иммуни-
тета (в том числе варианты тяжелой комбинированной им-
мунной недостаточности – ТКИН и менее тяжелые комбини-
рованные дефекты).

2.	Комбинированные ПИД, ассоциированные с синдро-
мальными проявлениями (в том числе дефекты репарации 
ДНК и др.).

3.	Преимущественно дефекты гуморального звена имму-
нитета (с отсутствием, сниженным или нормальным коли
чеством В-лимфоцитов).

4.	ПИД с иммунной дисрегуляцией (наследственные гемо-
фагоцитарные синдромы, дефекты регуляторных Т-клеток, 
аутоиммунные лимфопролиферативные синдромы, иммун-
ная дисрегуляция с поражением кишечника, интерфероно-
патии 1-го типа).

5.	Количественные и качественные дефекты фагоцитов 
(врожденные нейтропении, дефекты подвижности фагоци-
тов, дефекты респираторного взрыва).
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6.	Дефекты врожденного иммунитета (менделевская чувст
вительность к микобактериям, эпидермоплазия, чувстви-
тельность к вирусным инфекциям, чувствительность к инва-
зивным микозам и др.).

7.	Аутовоспалительные заболевания.
8.	Дефекты системы комплемента.
9.	Фенокопии ПИД, вызванные соматическими мутациями.
Таким образом, в настоящее время описаны генети

ческие дефекты всех компонентов иммунитета. Большин
ство мутаций приводит к потере функции соответствующих 
генов, однако часть мутаций ведет к постоянной активации 
гена [12].

Механизмы наследования ПИД давно вышли за пределы 
правил традиционной менделевской генетики – при ПИД 
фенотип заболевания зависит не только от дефекта того или 
иного гена, но и от типа и локализации мутации в структуре 
гена, от влияния генов-модификаторов и соматических му-
таций, а также от эпигенетических факторов [13].

С экспериментальной точки зрения ПИД представляют 
собой уникальную естественную модель для изучения фак-
торов чувствительности к различным инфекциям. ПИД  
варьируют от состояний с инфекционной чувствительностью 
к очень широкому спектру патогенов, включающему бакте-
рии, вирусы, грибки и условно-патогенную флору (например, 
при ТКИН) [14], до состояний с изолированной чувствитель-
ностью к отдельным патогенам (например, дефект рецепто-
ра интерлейкина-12, приводящий к чувствительности к мико-
бактериям [15], или дефект TLR3-пути, приводящий к раз-
витию герпетического энцефалита [16]).

Еще более сложную категорию с точки зрения диагности-
ки представляют ПИД с исключительно аутоиммунными про-
явлениями, например, заболевания из группы синдромов 
иммунной дисрегуляции (дефект гена BIRC, FOXP3) [17]. 
Многих таких пациентов ранее наблюдали другие специа
листы (эндокринологи, гастроэнтерологи и др.), и они полу-
чали массивную и, как правило, малоэффективную терапию 
до тех пор, пока не возникло понимание иммунологических 
дефектов, лежащих в основе аутоиммунных заболеваний, 
и их лечение не перешло на качественно другой, патогене-
тический уровень [18].

Таким образом, за последние годы из крайне редких за-
болеваний с дебютом в раннем возрасте в виде угрожающих 
жизни инфекций ПИД концептуально превратились в отно-
сительно распространенные (оцениваемая частота ПИД 
1 : 10 000 [19]) заболевания нарушенного контроля за иммун-
ным гомеостазом, которые могут впервые проявиться самой 
различной симптоматикой в любом возрасте.

В связи с этим возникло и понимание необходимости на-
стороженности в отношении потенциального диагноза ПИД 
среди различных специалистов, и не только детских. Данный 
номер журнала содержит подборку публикаций на тему 
ПИД, наиболее актуальных в практике гематолога/онколога.
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