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Первичные иммунодефициты (ПИД) –  разно-
родная группа генетически детерминированных 
заболеваний, включающая более 330 нозоло-
гий [1, 2]. Несмотря на прогресс высокотехно-
логичных лабораторных методик, клинические 
аспекты по-прежнему играют основную роль на 
раннем этапе диагностики ПИД [2]. Раннее вы-
явление ПИД и подбор адекватной терапии суще-
ственно улучшают прогноз, повышают качество 
и продолжительность жизни пациентов [1–3].

Основным инструментом для решения по-
ставленных задач является создание регистра 
ПИД [2]. Своевременное и систематическое по-
полнение базы данных ПИД в масштабах страны 
невозможно без создания и полноценной работы 
региональных регистров. Регистрация пациен-
тов является основанием для создания законо-
дательных документов, направленных на повы-
шение качества диагностики и лечения ПИД, 
оценки диагностического потенциала региона, 
планирования мероприятий по выявлению па-
тологии, в том числе повышения информиро-
ванности по вопросам ПИД узких специалистов 
и врачей первичного звена [3].
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Первичные иммунодефициты (ПИД) –  разнородная группа генетически детерминированных 
заболеваний, включающая более 330 нозологий. Раннее выявление ПИД и подбор адекватной 
терапии существенно улучшает прогноз заболевания, повышает качество и продолжительность 
жизни пациентов. Основным инструментом для решения поставленных задач является создание 
регистра ПИД. Региональный регистр ПИД Республики Башкортостан (РБ) создан на базе Ре-
спубликанской детской клинической больницы (РДКБ) г. Уфы и к марту 2019 года включал 223 
человека. В настоящее время в РДКБ г. Уфы наблюдаются 126 детей, 43 пациента переведены 
во взрослую сеть. Отличительными особенностями регионального регистра РБ является наличие 
пациентов, которым диагноз ПИД установлен на аутопсии, а также отсутствие больных с синдро-
мом Ниймиген. Решение вопросов, связанных с диагностикой и лечением ПИД, возможно лишь 
при государственной поддержке и совместной работе врачей различных специальностей.
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Регистрация пациентов с ПИД в Республике 
Башкортостан (РБ) осуществляется с 1998 года 
на базе РДКБ г. Уфы. В 2005 году обобщены дан-
ные 72 пациентов, к марту 2019 года количество 
больных увеличилось до 223, данные184 боль-
ных внесены в Национальный российский ре-
гистр.

Нозологическая структура ПИД в регистре 
РБ представлена следующими группами заболе-
ваний: врожденные дефекты антителообразова-
ния – 63,6%; аутовоспалительные заболевания 
(АЗ) – 8,2%; комбинированные иммунодефици-
ты с синдромальной патологией (КИД с СП) –  
8,2%; нарушения клеточного и гуморального 
звена –  8,2%; дефекты комплемента –  4,9%; не-
уточненные ПИД –  4,4%; дефекты фагоцитоза –  
2,2%; ПИД с иммунной дисрегуляцией (ИД) –  
1,6%; ПИД уточненный –  1,1%. В настоящее 
время из 184 пациентов в РДКБ г. Уфы наблюда-
ются 126 детей, 43 переведены во взрослую сеть, 
умерли 15.

Гуморальные дефекты представлены селек-
тивным дефицитом иммуноглобулина A (98 чело-
век), общей вариабельной недостаточностью (10) 
и агаммаглобулинемией (9). Группа АЗ включает 
синдром Маршалла (9), PAMI (1), периодиче-
скую лихорадку (3), мультифокальный остео-
миелит (2). В группу КИД с СП входят синдром 
Ви скот та-Олд ри ча (4), синдром Ди Джорджи (3), 
гипериммуноглобулинемия Е (3), синдром Луи-
Бар (2), дефицит лигазы 4 (1). ТКИН установле-
на у 13 пациентов, врожденные дефекты систе-
мы комплемента –  у 9, из них наследственный 
ангионевротический отек (НАО) – 3. Среди 
дефектов, с проявлениями в виде ИД: дефицит 
CTLA –  4 (1), аутоиммунный (1) и ВЭБ-ас со ци-
и ро ван ный (1) лимфопролиферативные синдро-
мы. Дефекты системы фагоцитоза: циклическая 
нейтропения (1), хроническая гранулематозная 
болезнь (3). В группу с уточненным ПИД входит 
IgG4-связанное заболевание (2).

Отличительными особенностями региональ-
ного регистра РБ являются: включение 39 паци-
ентов (18%), которым диагноз ПИД установлен 
на аутопсии; отсутствие больных с синдромом 
Ниймиген, обусловленное национальным со-
ставом региона; семейные случаи ПИД среди 

пациентов с агаммаглобулинемией, синдромом 
Луи-Бар, ХГБ, НАО; случай агаммаглобулине-
мии, верифицированной у девочки.

В пожизненной заместительной терапии вы-
сокодозными внутривенными иммуноглобули-
нами (ВВИГ) нуждаются 25 детей и 12 взрослых. 
В рамках оказания высокотехнологичной ме-
дицинской помощи на базе РДКБ проводится 
терапия ВВИГ в «режиме насыщения», амбула-
торно –  антибактериальная, противогрибковая, 
противовирусная, а также таргетная терапия 
сиролимусом, руксолитинибом, ритуксимабом, 
абатоцептом. Пациенты с НАО получают Бери-
нерт. Трансплантация гемопоэтических стволо-
вых клеток проведена в условиях федеральных 
центров 10 пациентам с ТКИН, синдромом Ви-
скот та-Олдрича, ИД, АЗ.

Дальнейшее совершенствование иммуноло-
гической помощи детскому населению РБ не-
посредственно связано с открытием в 2021 году 
Регионального онкогематологического Центра 
на базе РДКБ г. Уфы.
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Primary immunodefi ciency (PID) is a diverse group of genetically determined diseases, including 
more than 330 diseases. Early detection of PID and selection of adequate therapy aff ects the prognosis 
of the disease, improves the quality of life and life expectancy of patients signifi cantly. PID register is the 
main tool for solving the tasks. Registration of patients with PID in the Republic of Bashkortostan (RB) 
is carried out on the basis of the Republican Children Clinical Hospital (RCCH) of Ufa and at March 
2019, the number of registered patients increased to 223 people. Currently, 126 children are observed 
in the RCCH of Ufa, 43 patients have been transferred to the adult network. Distinctive features of the 
regional register of the RB are the presence of patients for whom the diagnosis of PID was set at autopsy 
and the absence of patients with Nĳ megen syndrome. The solution of current problems related to the 
diagnosis and treatment of PID is possible only with state support and teamwork of doctors of various 
specialties.
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