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КЛИНИЧЕСКИЕ И ЭПИДЕМИОЛОГИЧЕСКИЕ  
АСПЕКТЫ ПЕРВИЧНЫХ ИММУНОДЕФИЦИТОВ 
В РЕСПУБЛИКЕ КАРАКАЛПАКСТАН
Каландарова А.Н.1, Жиемуратова Г.К.1, Исмаилова А.А.2, 
Маткаримова А.А.3
1 Нукусский филиал института иммунологии и геномики человека Академии наук Республики Узбекистан, 
г. Нукус, Республика Узбекистан  
2 Институт иммунологии и геномики человека Академии наук Республики Узбекистан, г. Ташкент, 
Республика Узбекистан  
3 Многопрофильный детский центр Республики Каракалпакстан, г. Нукус, Республика Узбекистан 

Резюме. Изучение распространенности ПИД является важным аспектом эпидемиологических 
исследований, поскольку оно позволяет оценить частоту возникновения этих заболеваний на раз-
личных территориях. Распределение ПИД может различаться в зависимости от этнической принад-
лежности и географического положения. Информация о распространенности ПИД на региональном, 
национальном и международном уровнях позволяет более точно определить масштаб проблемы и 
разработать эффективные стратегии профилактики и лечения.

Изучение эпидемиологической и клинической картины врожденных иммунных нарушений 
(ПИД) в Республике Каракалпакстан имеет большое значение для понимания распространенности, 
возрастной и гендерной структуры, а также спектра нозологических форм этих редких заболеваний.

Целью настоящего исследования явилось изучение эпидемиологических и клинических особен-
ностей врожденных иммунных нарушений первичных иммунодефицитов в Республике Каракалпак-
стан. Материалом исследования служили данные о больных, находящихся на стационарном лечении 
в многопрофильной детской больнице РК, и состоящие на диспансерном учете у аллерголога-имму-
нолога в консультативной поликлинике при районных медицинских центрах РК. 

Задержка постановки диагноза с момента клинической манифестации ПИД составила в регионе в 
среднем 2,7 лет. Было установлено, что количество случаев летального исхода составило 2,8%. Скри-
нинговые тесты верификации ПИД на этапе диагностического поиска включали клинический и био-
химический анализы крови, определение сывороточных иммуноглобулинов. На момент выставления 
диагноза у больных обнаруживалось выраженное снижение уровней иммуноглобулинов IgG и IgА. 

https://crossmark.crossref.org/dialog/?doi=10.46235/1028-7221-16883-CAE&domain=PDF&date_stamp=2024-09-25
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Помимо нарушения в гуморальном звене адаптивного иммунитета у детей с данным заболеванием 
выявлялось уменьшение абсолютного числа Т-лимфоцитов. 

Полученные данные из исследования указывают на недостаточную диагностику первичных им-
мунодефицитов в РК, что может послужить основой для разработки образовательных программ, спо-
собствующих повышению осведомленности о первичных иммунодефицитах. Дальнейшие исследо-
вания и систематизация информации о пациентах с первичными иммунодефицитами необходимы 
для разработки региональных программ по внедрению скрининговой диагностики.

Ключевые слова: первичные иммунодефициты, дети, распространенность, эпидемиологическая характеристика, 
иммунологические показатели, регион Приаралья

CLINICAL AND EPIDEMIOLOGICAL ASPECTS 
OF PRIMARY IMMUNODEFICIENCIES IN THE REPUBLIC 
OF KARAKALPAKSTAN
Kalandarova A.N.a, Zhiemuratova G.K.a, Ismailova A.A.b,  
Matkarimova A.A.c.
a Nukus Branch of the Institute of Immunology and Human Genomics of the Academy of Sciences of the Republic 
of Uzbekistan, Nukus, Republic of Uzbekistan  
b Institute of Immunology and Human Genomics, Academy of Sciences of the Republic of Uzbekistan, Tashkent, 
Republic of Uzbekistan  
c Multidisciplinary Pediatric Center, Republic of Karakalpakstan, Nukus, Republic of Uzbekistan 

Abstract. Studying the prevalence of primary immunodeficiency disorders (PID) is an important aspect of 
epidemiological research, as it allows for assessing the frequency of these diseases occurring in different regions. 
The distribution of PID may vary depending on ethnic background and geographical location. Information on 
the prevalence of PID at regional, national, and international levels enables a more accurate determination of 
the scale of the problem and the development of effective prevention and treatment strategies. Studying the 
epidemiological and clinical profile of congenital immune disorders (PID) in the Republic of Karakalpakstan is 
crucial for understanding the prevalence, age and gender structure, as well as the spectrum of nosological forms 
of these rare diseases. The aim of this study was to investigate the epidemiological and clinical characteristics 
of congenital immune disorders, primary immunodeficiencies in the Republic of Karakalpakstan. The study 
material consisted of data on patients receiving inpatient treatment at a multidisciplinary children’s hospital in 
the Republic of Karakalpakstan and those under the care of an allergist-immunologist in the outpatient clinic 
at district medical centers in the Republic of Karakalpakstan. The average delay in diagnosis from the onset of 
clinical manifestation of PID in the region was 2.7 years. It was found that the mortality rate was 2.8%. Screening 
tests for verifying PID in the diagnostic search stage included clinical and biochemical blood analyses, and 
determination of serum immunoglobulins. At the time of diagnosis, patients exhibited a significant decrease in 
IgG and IgA immunoglobulin levels. In addition to the disorder in the humoral branch of adaptive immunity, 
children with this disease showed a decrease in the absolute number of T lymphocytes. The data obtained from 
the study indicate insufficient diagnosis of primary immunodeficiencies in the Republic of Karakalpakstan, 
which may serve as a basis for the development of educational programs aimed at increasing awareness of 
primary immunodeficiencies. Further research and systematization of information on patients with primary 
immunodeficiencies are necessary for the development of regional programs for the implementation of 
screening diagnostics.

Keywords: primary immunodeficiencies, children, prevalence, epidemiological characteristics, immunological indicators, Aral Sea 
region
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Введение
Распространенность первичных иммуно-

дефицитов (ПИД) представляет собой один из 
важнейших эпидемиологических показателей, 
поскольку он позволяет прогнозировать частоту 
их возникновения и разрабатывать оптимальную 
стратегию общественного здравоохранения для 
лечения и профилактики на региональном, на-
циональном и международном уровнях [7, 9].

На основе данных из различных регистров на 
разных континентах можно предположить, что 
распространенность первичных иммунодефици-
тов (ПИД) колеблется от 1,5 до 18,8 случаев на 
100 000 человек. Этот диапазон в значительной 
степени зависит от уровня развития медици-
ны и социально-экономических возможностей 
каждого государства. Учитывая этнические и 
географические особенности, следует отметить, 
что частота и структура ПИД могут значительно 
различаться. Поэтому региональные эпидемио-
логические данные представляют большой инте-
рес [4, 8].

Изучение зарубежной и отечественной лите-
ратуры, посвященной проблеме экологической 
обстановки в Приаралье, включая Республику 
Каракалпакстан, подтверждает наличие чрезвы-
чайно неблагоприятных эколого-гигиенических 
условий, вызванных долгосрочным воздействием 
комплекса природных и антропогенных факто-
ров. Эти факторы негативно воздействуют на все 
элементы окружающей среды и здоровье жителей 
данного региона [1, 2]. 

Данное исследование является первой ра-
ботой, посвященной изучению эпидемиологии 
ПИД в Республике Каракалпакстан (РК). Про-
блема задержки в выявлении и лечении ПИД 
остается актуальной не только для развивающих-
ся, но и для развитых стран по всему миру.

Цель исследования – изучение эпидемиологи-
ческих и клинических особенностей врожденных 
иммунных нарушений первичных иммунодефи-
цитов в Республике Каракалпакстан.

Материалы и методы
Исследование выполнено с применением кли-

нических, инструментальных, биохимических, 
иммуноферментных и статистических методов. 
Объект исследования: пациенты с врожденными 
иммунными нарушениями, находящиеся на ста-
ционарном лечении в многопрофильной детской 
больнице РК, и состоящие на диспансерном уче-
те у аллерголога-иммунолога в консультативной 

поликлинике при районных медицинских цен-
трах РК.

Материал исследования
Исследование проводилось на базе Нукусско-

го филиала Института иммунологии и геномики 
человека АН РУз в рамках темы НИР «Изучение 
распространенности врожденных нарушений 
иммунитета в Республике Узбекистан: наиболее 
распространенные варианты, характеристика 
клинических и иммунологических случаев». 

На первом этапе исследования была проведе-
на эпидемиологическая оценка первичных им-
мунодефицитов среди детей, проживающих в РК. 
Сбор информации на территории РК осущест-
влялся среди детей, у которых был поставлен ди-
агноз ПИД, включая формы, не подтвержденные 
генетически на момент регистрации пациента. 
Регистрация пациентов с врожденными наруше-
ниями иммунитета проводилась на базе Нукус-
ского филиала Института иммунологии и гено-
мики человека АН РУз.

Скрининговые тесты для подтверждения 
ПИД на этапе диагностики включали клиниче-
ские и биохимические анализы крови, а также 
определение сывороточных иммуноглобулинов. 
Для создания регистра использовались выписки 
из медицинских историй пациентов многопро-
фильной детской больницы РК, а также данные 
из карт диспансерного наблюдения и медицин-
ских карточек детей. Проводилось исследование 
полового состава пациентов, возраста появления 
первых признаков заболевания, а также времени, 
затраченного на установление диагноза.

Время задержки в установлении диагноза 
определяли как интервал между датой проявле-
ния заболевания и датой подтверждения диагно-
за. Анализируя медицинскую документацию и 
результаты диспансерного наблюдения, учиты-
вали наличие инфекционных осложнений и со-
путствующих заболеваний у пациентов, а также 
объем применяемой терапии.

Определение сывороточных IgA, IgG, IgM, 
определение концентрации цитокинов: IL-10, 
IL-6 проводились методом ИФА. Использованы 
реактивы ООО «Цитокин» Санкт-Петербургского 
Научно-исследовательского института особо чи-
стых биопрепаратов. 

Статистическая обработка полученных ре-
зультатов проведена на персональном компью-
тере IBM – AT с помощью программы Excel 
пакета MS Office и программы STATISTICA 6 и 
при помощи программы R и Statgraphics Plus 5.0. 
Статистически значимыми считали различия при 
p < 0,05.
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Результаты и обсуждение
Данные показывают, что в группе пациентов 

с первичными иммунодефицитами РК выявлено 
более 10 различных форм заболеваний. Впервые 
определено, что среднее время до установления 
диагноза ПИД у пациентов составляет 2,7 лет. 
Также впервые изучен характер сопутствующей 
патологии у пациентов, где преобладают инфек-
ции (73,9%). Признаки нарушения иммунной 
системы выявлены у 24,1% пациентов, рециди-
вирующие «холодные» отеки – у 6%, а онкологи-
ческие заболевания – у 2,5%.

 Впервые была проведена оценка объема те-
рапии, направленной на восстановление имму-
нитета, заместительной и профилактической 
антимикробной терапии у пациентов, зареги-
стрированных в РК. Было установлено, что ко-
личество случаев летального исхода составило 
2,8%. Изучение эпидемиологической ситуации 
по врожденным нарушениям иммунитета явля-
ется важным для понимания распространенно-
сти этих редких заболеваний в РК, их возрастных 
и гендерных особенностей, структуры заболева-
ний, связанных с первичными иммунодефицита-
ми, а также для возможности молекулярно-гене-
тического подтверждения диагноза.

На долю детей первого года жизни приходит-
ся 7 (8,75%) детей, от года до 5 лет – 71 (88,7%), 
от 5 до 10 лет – 3 (3,7%). Количество семей, в 
которых наблюдается более одного пациента с 
ПИД, составило 2 случая. Близкородственный 
брак (мать и отец – двоюродные сестра и брат) 
удалось уточнить в двух случаях. Повторные ре-
спираторно-вирусные инфекции отмечались у 
39,8% детей, преобладали у пациентов с селек-
тивным дефицитом IgA. Наиболее частыми из 
неспецифических клинических синдромов были 
гепатоспленомегалия (26,5%) и неуточненная 
лихорадка (15,2%), которая наблюдалась прак-
тически у всех больных с аутовоспалительными 
заболеваниями и ПИД с иммунной дисрегуля-
цией до установления диагноза. Эндокринопа-
тии отмечены в 7,7% случаев. Неинфекционные 
дерматиты развивались у 22 (27,5%) детей. Ци-
топении были одними из самых частых прояв-
лений и регистрировались у 21 (26,2%) ребенка. 
Железодефицитные анемии верифицированы у 
87,3% детей. Непрерывная профилактическая 
противомикробная терапия проводится у 15,7% 
пациентов. 

Концентрация иммуноглобулина IgM в кро-
ви детей оказалась значительно повышенной 
(p < 0,01). Наблюдаемое нами явление повы-
шенного синтеза IgM у пациентов с первичным 
иммунодефицитом может свидетельствовать о 

нарушении регуляторной функции Т-хелперов. 
Проведенное иммунологическое исследование 
показало, что у большинства детей с первичным 
иммунодефицитом нарушения в Т-клеточном 
иммунном ответе проявляются снижением спо-
собности активации Т-лимфоцитов при их нор-
мальном уровне.

По меньшей мере, у 48,5% больных наблю-
дается активация иммунного ответа со стороны 
В-клеток, что приводит к увеличению количества 
В-лимфоцитов, выражающих HLA-DR+, сыво-
роточных иммуноглобулинов типа A и М. Также 
были изучены уровни противовоспалительных 
цитокинов (IL-10) в крови. Уровень IL-10 повы-
шен по сравнению с данными контрольной груп-
пы.

Изменение уровней IL-6 и IL-10 свидетель-
ствует о недостаточной активности клеточного 
звена, нарушении функционального профиля 
фагоцитов и неэффективной работе гумораль-
ного компонента иммунной системы у больных 
с ПИД, что в свою очередь может инициировать 
дальнейшее прогрессирование заболевания. 

Таким образом, главной проблемой ПИД яв-
ляется недостаточная диагностика, что приводит 
к неправильному и запоздалому лечению. Сим-
птомы ПИД обычно неспецифичны: на первый 
план выходят признаки обычных инфекций ды-
хательной системы, органов слуха и горла, кожи 
и других, отличительной чертой которых явля-
ется тяжелое течение и недостаточный ответ на 
стандартные методы лечения [6, 10].

Иногда в дебюте заболевания главенствую-
щую роль могут играть симптомы, связанные с 
желудочно-кишечным трактом, а также аутоим-
мунные проявления и злокачественные опухоли, 
которые часто сопровождают ПИД. Учитывая 
вышеперечисленное, становится ясно, что паци-
енты с подобными симптомами могут обратиться 
за помощью к медикам любой специализации, 
поэтому знание об этом заболевании необходимо 
всем специалистам.

Заключение
Полученные в исследовании данные свиде-

тельствуют о гиподиагностике первичных ИДС в 
РК и существенной отсрочке в постановке диа-
гноза, достигающей 2,7 года, что является тео-
ретической базой для создания образовательных 
программ, способствующих формированию на-
стороженности в отношении первичных имму-
нодефицитов с целью их ранней диагностики и 
маршрутизации пациентов в отделения иммуно-
логического профиля. Представленные в работе 
данные свидетельствуют о недостаточном объеме 
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заместительной терапии внутривенными имму-
ноглобулинами у пациентов и могут использо-
ваться для планирования лечебных мероприятий 
в отношении этой категории больных. Раннее 
выявление первичных иммунодефицитов с по-
мощью современных скрининговых методов, их 
регистрация, идентификация нозологических 
форм, знание эпидемиологических особенностей 
в регионе представляются чрезвычайно актуаль-
ными для своевременной терапии и улучшения 
качества жизни этих больных. Терапия врож-

денных иммунных нарушений требует от прак-
тикующего врача глубоких знаний, а от государ-
ственной системы здравоохранения – больших 
материальных затрат. Дальнейшие исследования 
и систематизация данных о пациентах с первич-
ными иммунодефицитами являются необходи-
мыми для формирования региональных про-
грамм по внедрению скрининговой диагностики 
этих тяжелых заболеваний и их ранней терапии 
с целью увеличения выживаемости и улучшения 
качества жизни этих больных.
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