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Актуальность. Первичные иммунодефициты (ПИД)  — ​
группа генетически обусловленных заболеваний со специ
фическими дефектами иммунного ответа. Сложность 
диагностики связана с  широким спектром клинических 
проявлений ПИД, включающих частые тяжелые инфекции, 
аутовоспалительные, аутоиммунные синдромы, неопласти-
ческие процессы, возможное развитие интерстициальной 
лимфоцитарной болезни легких (ИЛБЛ). По данным литера-
туры, ИЛБЛ наиболее часто встречается у пациентов с моно-
генными формами ПИД из группы иммунной дисрегуляции. 
Отсутствие четких диагностических критериев для данных 
синдромов диктует необходимость их дальнейшего изуче-
ния и формирования настороженности по таким заболева-
ниям среди врачей различных специальностей.

Цель. Продемонстрировать вариант клинической карти-
ны ПИД с наличием аллергической патологии и поражени-
ем легких неинфекционного генеза.

Клинический случай. Пациентка N., 2014 г.р. В  анам-
незе обращали на себя внимание повторные аллерги-
ческие реакции, в  том числе требующие стационарного 
лечения. Однократно при госпитализации по поводу острой 
крапивницы был выявлен эпизод лимфопении. С  января 
2022 г. родители отмечали ежедневные подъемы темпера-
туры тела до фебрильных цифр, девочку госпитализировали 
с  диагнозом «правосторонняя среднедолевая пневмония». 
В  клинической картине присутствовали гепатоспленомега-
лия, признаки лимфопролиферативного заболевания в виде 
образования средостения, увеличения внутригрудных лим-
фоузлов, множественных полиморфных очагов в  легких 
(по  данным компьютерной томографии (КТ)), повышение 
С-реактивного белка. По результатам исследования био-
птата образования средостения диагностировано неспеци
фическое гранулематозное некротизирующее воспаление. 

Онкологами было рекомендовано проведение дополнитель-
ного КТ, по результатам которого отметили отрицательную 
динамику. В  связи с  этим выполнена повторная биопсия 
ткани легкого, данных за неопластический процесс не было 
выявлено, но обнаружена лимфоидная гиперплазия бронхо-
ассоциированной ткани легкого, характерная для интерсти-
циальной болезни легких (ИБЛ). Выявленное снижение лим-
фоцитов, снижение В-клеток CD19, отсутствие CD8 Т-клеток 
позволяло предположить синдром иммунной дисрегуля-
ции, для подтверждения которого необходимо генетическое 
исследование. В  конце августа 2022 г. при амбулаторном 
обследовании выявлена анемия. Через месяц появились 
иктеричность кожных покровов и  склер, темная моча, 
девочку госпитализировали в Морозовскую ДГКБ с тяжелой 
анемией. Провели трансфузию эритроцитарной взвеси. 
Получала ВВИГ, пульс-терапию дексаметазоном, иницииро-
вана терапия пероральным преднизолоном. На фоне лече-
ния отмечено улучшение. В  дальнейшем по результатам 
генетического исследования у  ребенка выявлена мутация 
в  гене CTLA4, подтверждающая диагноз синдрома иммун-
ной дисрегуляции.

Обсуждение. Тяжесть состояния пациентки связана 
с дебютом аутоиммунной гемолитической анемии на фоне 
ПИД. В  пользу синдрома иммунной дисрегуляции говорят 
нарушение иммунологической толерантности с  развитием 
аллергических и  аутоиммунных реакций, наличие лим-
фопролиферативного синдрома, данные иммунограммы, 
а  также легочное поражение, которое может соответство-
вать интерстициальной лимфоцитарной болезни легких, 
являющейся одним из характерных осложнений моноген-
ных ПИД.

Заключение. Данный клинический случай демонстриру-
ет сложность диагностики ПИД.




