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В статье представлен анализ данных 2385 пациентов с первичными иммунодефицитными состо-
яниями (ПИДС), проведенный с помощью российского регистра ПИДС.   Распространенность 
ПИДС в РФ составляет 1,35 человека на 100 тыс населения, что значительно уступает евро-
пейским данным. ПИДС в РФ представлены всеми возрастными группами, 70% составляют 
дети до 18 лет, остальные – взрослые. Большинство пациентов в регистре живы, 6% умерли, 
27% выбыли из-под наблюдения.  У 27% пациентов регистра диагностирован ПИДС из группы 
гуморальных дефектов, у 20% – комбинированный иммунодефицит с синдромальной пато-
логией. Терапию препаратами иммуноглобулинов получают 44,7% пациентов.  Основными 
проблемами ПИДС в РФ являются гиподиагностика ПИДС во многих регионах РФ и поздняя 
постановка диагноза.

Ключевые слова: первичные иммунодефициты, регистр, эпидемиология,  распространенность, 
диагностика, иммуноглобулины.
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Первичные иммунодефицитные состояния 
(ПИДС) – это большая группа преимущественно 
моногенных заболеваний, фенотипическое разно-
образие которых определяется многогранностью 
функциональных дефектов различных звеньев 
иммунной системы (ИС) [1]. Клинически ПИДС 
могут проявлять себя не только инфекционными 
процессами, но и различными аутоиммунными и 
онкологическими заболеваниями, а также хро-
ническим воспалением. Согласно классифика-
ции Международного союза иммунологических 
обществ (International Union of Immunologic 
Societies, IUIS) выделяют 9 патогенетических 
групп ПИДС, которые в свою очередь подраз-
деляются на самостоятельные нозологические 
единицы, с указанием пораженного гена и типа 
наследования заболевания [2]. В настоящее время 
выделяют 354 варианта ПИДС [2]. 

Исторически считалось, что ПИДС – крайне 
редкие заболевания [3]. Однако по мере нако-
пления информации это утверждение требует 
уточнения. Так, репортируемая частота встре-
чаемости ПИДС в мире колеблется в очень 
широком диапазоне – от 1,5 до 8 на 100 000 
[4] и определяется в основном социальными и 
национальными особенностями, методологией 
сбора данных и точностью клинико-лаборатор-
ных критериев постановки диагноза ПИДС. 

Во всем мире единственным способом для 
объективного сбора и накопления информации 
по различным, особенно редким, заболевани-
ям являются крупные регистры, объединяю-
щие в себе данные из национальных регистров 
отдельных стран [5]. Так, например, регистр 
Европейского общества иммунодефицитных 
состояний [6] существует с 2004 г. и содержит 
информацию о более чем 28 тыс пациентов, про-

живающих не только на территории Европы, но 
и ряда близлежащих стран. Существуют и актив-
но функционируют регистры стран Латинской 
Америки [7] и США [8]. 

Анализ данных регистров ПИДС позволя-
ет описать редкие симптомы наиболее распро-
страненных нозологий, систематизировать опыт 
различных центров по недавно описанным забо-
леваниям, тем самым улучшая шансы пациен-
тов на своевременную постановку диагноза и 
адекватное лечение. Кроме того, исследование 
данных регистров позволяет найти проблемные 
«точки» для дальнейшего совершенствования 
помощи пациентам с ПИДС.

С помощью созданного в 2017 г. по иници-
ативе Национальной Ассоциации экспертов в 
области ПИД (НАЭПИД) регистра пациентов с 
ПИДС мы проанализировали данные 2385 паци-
ентов с этим заболеванием. 

Материалы и методы исследования 

Российский регистр ПИДС разработан с целью сбора 
и анализа информации о клинико-лабораторных и эпиде-
миологических аспектах этих заболеваний в долгосроч-
ной перспективе. Для систематизации данных регистр 
содержит полный встроенный перечень диагнозов и 
генов в соответствии с международной классификацией 
IUIS [2]. Сбор информации проводится на территории 
РФ среди пациентов всех возрастов с диагностирован-
ным ПИДС, включая генетически неверифицированные 
на момент регистрации формы. Обязательным условием 
включения в регистр служит подписание пациентом или 
законным представителем информированного согласия, 
в соответствии с законом № 152-ФЗ о защите персо-
нальных данных РФ. Каждый врач-участник регистра 
получает индивидуальный логин и пароль для доступа 
к определенным, предварительно стратифицированным 

The article presents an analysis of data on 2385 patients with primary immunodeficiency states 
(PIDS), conducted using the Russian register of PIDS. The prevalence of PIDS in the Russian 
Federation is 1.35 people per 100 thousand of the population, which is significantly inferior to 
European data. PIDS in the Russian Federation are represented by all age groups, 70% are children 
under 18, the rest are adults. The majority of patients in the registry are alive, 6% died, and 27% 
dropped out of observation. PIDS from the group of humoral defects were diagnosed in 27% of 
patients in the registry, and combined immunodeficiency with syndromic pathology was diagnosed 
in 20% of patients. 44,7% of patients receive immunoglobulin therapy. The main problems of PIDS 
in the Russian Federation are hypodiagnosis of PIDS in many regions of the Russian Federation 
and late diagnosis.

Keywords: primary immunodeficiencies, registry, epidemiology, prevalence, diagnostics, immuno-
globulins.
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группам пациентов. Техническая поддержка и предо-
ставление доступа к онлайн регистру осуществляются 
сертифицированной IT-компанией – оператором персо-
нальных данных. 

Сбор данных осуществляли с мая 2017 г. по 
31.01.2019. На момент анализа в проекте участвовали 
3 Федеральных центра (НМИЦ ДГОИ им. Дм. Рогачева, 
ГНЦИ Иммунологии ФМБА России, РДКБ) и 43 реги-
ональных ЛПУ, в регистр ПИДС внесена информация 
о 2385 пациентах, проживающих в 83 регионах РФ. 
Диагноз ПИДС ставили на основании диагностических 
критериев Европейского общества иммунодефицитов 
(ESID) [9].

В некоторых наиболее крупных группах ПИДС 
исследовали задержку постановки диагноза, которую 
вычисляли как разницу (в месяцах) между датой мани-
фестации заболевания и датой постановки диагноза.  

Статистический анализ проводили в программе 
Excel и ExcelStat с использованием инструментов опи-
сательной статистики, результаты представлены в виде 
медианы и минимального/максимального значения.

Результаты

Эпидемиология. Распространенность ПИДС 
в России значимо различается между регионами 
и в среднем по стране достигает 1,35 случаев на 
100 тыс населения. Наиболее высокие показате-
ли зафиксированы в Центральном Федеральном 
округе – 2,18 на 100 тыс населения; в Южном, 
Северо-Кавказском и Северо-западном округах 
распространенность не превышает 1,5 на 100 
тыс населения, тогда как за Уралом ПИДС диа-
гностируются крайне редко – 0,7 случаев на 100 
тыс населения (рис. 1).

Структура ПИДС. По данным регистра, в 
российской популяции выявлено большинство 
описанных к настоящему времени форм ПИДС. 
На долю гуморальных дефектов ИС приходится 
1/3 всех ПИДС в РФ (27%), на втором месте по 
частоте встречаемости – комбинированные ИДС 
с синдромальными чертами – 20%, на третьем 
месте находятся аутовоспалительные заболева-
ния и дефекты комплемента – 12 и 10% соот-
ветственно. В равных долях представлены ком-
бинированные ИДС (8%), дефекты фагоцитоза 
(8%), ПИДС с иммунной дисрегуляцией (7%) 
и ПИДС неуточненные (7%). Самыми редкими 

состояниями являются дефекты врожденного 
иммунитета, составляющие 1% от всех ПИДС. 
На рис. 2 представлена структура ПИДС в РФ в 
сравнении с опубликованными ранее данными 
региcтра ESID [10]. 

Демография. Российская популяция паци-
ентов с ПИДС представлена всеми возрастными 
группами: от 0 до 1 года – 72, от 1 года до 5 лет 
– 417, от 5 до 10 лет – 570, от 10 до 18 лет – 618 
человек. Группа взрослых пациентов (старше 18 
лет) насчитывала 708 человек, что составляет 
30% выборки. Самому младшему пациенту на 
момент анализа было 3,5 мес, самому старше-
му – 87 лет. В группе пациентов старше 18 лет 
можно выделить две подгруппы. 1-я подгруп-
па (54% всех взрослых) – это повзрослевшие 
пациенты педиатрического звена, недавно пере-
шагнувшие рубеж 18 лет. В этой группе меди-
ана возраста составила 24 года (18 лет; 30 лет), 
медиана возраста постановки диагноза – 10 лет 
(3 мес; 16,5 лет). 2-я группа – это пациенты, 
диагноз которым был поставлен уже во взрос-
лом возрасте: медиана возраста 39 лет (30 лет; 
87 лет), медиана постановки диагноза 32 мес 
(2 мес; 16 лет). Соотношение пациентов женско-
го и мужского пола составило 1:1,5, что связано 
со значимой долей Х-сцепленных заболеваний 
среди всей выборки пациентов. Самые частые 
Х-сцепленные заболевания в исследуемой груп-
пе ПИДС перечислены в таблице. 

Структура ПИДС в возрастных группах. 
У детей первого года жизни преобладают ком-
бинированные (25%) и синдромальные формы 

Таблица

 Х-сцепленные ПИДС

Нозология Ген Количество пациентов 
мужского пола

Синдром Вискотта–Олдрича (СВО) WAS 128
Х-сцепленная агаммаглобулинемия (Х-АГА) ВТК 120
X-сцепленная хроническая гранулематозная болезнь (ХГБ) CYBB 70

Х-сцепленная тяжелая комбинированная иммунная недостаточность 
(ТКИН) IL2RG 37

HIGM1 (X-сцепленный гипер IgM-синдром) CD40LG 21
XLP1 (X-сцепленный лимфопролиферативный синдром 1-го типа) SH2D1A 17
XLP2 (X-сцепленный лимфопролиферативный синдром 2-го типа) XIAP 11
IPEX (иммунная дисрегуляция, полиэндокринопатия, энтеропатия) FOXP3 6

Рис. 1. Распространенность ПИДС в РФ.
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ПИДС (28%), с возрастом растет доля гумораль-
ных ПИДС, достигая максимальной частоты 
выявления (до 27%) у детей от 5 до 10 лет. К под-
ростковому возрасту появляется значимая доля 
дефектов комплемента за счет дебюта наслед-
ственного ангионевротического отека 1-го и 2-го 
типа. В 1-й группе взрослых пациентов сохраня-
ется многообразие нозологических форм, сход-
ное с детскими группами, однако снижается до 
15% доля пациентов с синдромальными форма-
ми. Во 2-й группе взрослых пациентов ПИДС, 
как и ожидалось, представлены в основном 
двумя нозологиями – гуморальными дефектами 
(48%) и дефектами комплемента (47%) (рис. 3). 

Жизненный статус. В изучаемой груп-
пе пациентов 6% (145 человек) умерли, боль-
шинство – 67% (1543 человека) живы, и зна-
чительная часть 29% (697 пациентов) выбыла 
из-под медицинского наблюдения или их жиз-
ненный статус на момент анализа не известен. 
Большинство умерших пациентов относилось 
к детской возрастной группе (118 из 145), где 
частота летальных исходов была максималь-
ной среди детей первых 5 лет (61%), в основ-
ном за счет пациентов с тяжелой комбинирован-
ной иммунной недостаточностью (ТКИН): из 29 
погибших в первые 5 лет жизни у 23 (79%) был 
диагноз ТКИН. 

Отсроченной установление диагноза. 
У большинства пациентов имело место значитель-
ное запаздывание постановки диагноза ПИДС 
по отношению к первым клиническим прояв-
лениям заболевания. У детей время, потрачен-
ное на постановку диагноза, варьировало в очень 
широком диапазоне – от 1 мес до 17 лет, медиана 
составила 27 мес. При анализе наиболее важных 
форм ПИДС в группе детей от 0 до 10 лет отсрочка 
постановки диагноза составила 5 мес для ТКИН, 
9 мес для синдрома Вискотт–Олдрича (СВО), 
35 мес для Х-сцепленной агаммаглобулинеми-
ей (Х-АГА), 20 мес для хронической грануле-
матозной болезни (ХГБ), 33 мес для синдрома 
Ниймеген (рис. 4).

Семейный анамнез. Информация о семей-
ном анамнезе указана у 1838 пациентов, из них у 
677 пациентов семейный анамнез отягощен раз-
личными негативными событиями у родствен-
ников. В 83 семьях отмечались случаи смертей 
преимущественно мальчиков (85%) в поколени-
ях по материнской линии. В 39 (5,8%) случаях 
зафиксирован близкородственный брак, этниче-
ский анализ у данных пациентов не проводился. 
Известно, что несвоевременная постановка диа-
гноза и недостаточное информирование родите-
лей о возможностях пренатальной диагностики 
приводят к рождению в семьях нескольких детей 
с ПИДС. Этими причинами обусловлено наличие 
119 семей, в которых наблюдается более одного 
пациента с ПИДС; общее количество таких паци-
ентов составило 265 человек. 

Терапия. В регулярной терапии препара-
тами иммуноглобулинов (ИГ) нуждались 1068 
человек (44,7%), из которых 99% пациен-
тов получали ИГ для внутривенного введения 

(ВВИГ), остальные – препараты для подкожного 
введения. Кроме терапии ИГ, для пациентов с 
ПИДС в базисное лечение входит профилактиче-
ская противомикробная терапия, необходимость 
в которой, по данным регистра, существовала у 
901 человека (37,7%). Патогенетическая таргет-
ная и антицитокиновая терапия проводилась у 
182 пациентов, в т.ч. гранулоцитарный колоние-
стимулирующий фактор регулярно или эпизо-
дически получали 117 человек. Трансплантация 
гемопоэтических стволовых клеток (ТГСК) про-
ведена 257 пациентам детского возраста. Однако 
по состоянию на 1.02.2019 в проведении ТГСК 
нуждались 113 человек. 

Обсуждение

В настоящем исследовании на большой груп-
пе пациентов с ПИДС получены данные, отра-
жающие эпидемиологическую характеристику 
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Рис. 2. Частота нозологических форм ПИДС в РФ (а) в 
сравнении с данными европейского регистра ПИДС ESID, 
2014 (б).
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Рис. 3. Распределение нозологических форм ПИДС по воз-
растным группам. 
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этой группы заболеваний в РФ. К сожалению, 
выявляемость ПИДС в нашей стране значитель-
но уступает мировым показателям. Лидером 
по частоте выявления ПИДС в Европе являет-
ся Франция, где распространенность ПИДС в 
отдельных регионах достигает 8:100 000 человек 
[4], в среднем показатель по Европе составляет 
2–4 на 100 тыс [10]. Столь высокий показа-
тель во Франции – результат таргетной про-
граммы, направленной на анализ документации 
пациентов в регионах с наименьшим уровнем 
выявления ПИДС среди населения [4]. В стра-
нах Ближнего Востока большая встречаемость 
ПИДС связана с практикой близкородствен-
ных браков и рождением детей с ПИДС с ауто-
сомно-рецессивным типом наследования [11]. 
Экстраполируя средние показатели распростра-
ненности ПИДС в мире, можно прогнозировать 
вероятное число рожденных пациентов с ПИДС 
в РФ, и оно составляет не менее 12–14 тыс паци-
ентов. Таким образом, в настоящее время боль-
шое число пациентов ПИДС в России не имеет 
правильного диагноза и не получает адекватного 
патогенетического лечения. Проблема гиподи-
агностики особенно актуальна для пациентов, 
проживающих в Сибири и на Дальнем Востоке. 
Данная ситуация, вероятно, объясняется массой 
причин, среди которых на первом месте, на наш 
взгляд, – отсутствие настороженности врачей 
различных специальностей в отношении много-
образия клинической картины ПИДС. Кроме 
того, определенный вклад в позднюю диагности-
ку ПИДС вносит недостаток диагностических 
возможностей в регионах. 

Мировым иммунологическим сообществом 
сформулированы 10 настораживающих призна-
ков ПИДС, знание которых необходимо как вра-
чам-педиатрам, так и узким специалистам [12]. 
Помимо этого, необходимо учитывать, что ран-
ний дебют воспалительных заболеваний кишеч-
ника, полиэндокринопатии, атипичное течение 
инфекционных процессов, в первую очередь 
БЦЖ-итов у детей первого года жизни, в осо-
бенности у мальчиков, высокая воспалительная 
активность в отсутствии очага инфекции могут 
являться маркерами ПИДС [13]. 

При этом временной фактор постановки 
диагноза является ключевым для дальнейше-
го прогноза пациентов с ПИДС, так как любое 
промедление в назначении адекватного лечения 
приводит к прогрессированию ведущих симпто-
мов ПИДС. Для ТКИН, например, несколько 
месяцев с момента появления первых клини-
ческих симптомов заболевания являются кри-
тическими для успешных результатов ТГСК, 
единственного куративного метода лечения для 
данной группы пациентов. Так, исследование 
Brown показало, что выживаемость после ТГСК 
пациентов с ТКИН, диагностированных в пер-
вые недели жизни, составила 92%, в то время 
как при медиане постановки диагноза в 143 дня 
выживаемость составила лишь 61% [14]. 

Но повышенная настороженность в отноше-
нии ПИДС должна быть не только у педиатров, 

но и у терапевтов, наблюдающих нестандарт-
ное течение, в первую очередь, инфекционных 
и аутоиммунных процессов у взрослых. Так, 
1/3 пациентов исследуемой группы представлена 
взрослыми. Это, безусловно, является значимым 
достижением данного регистра и иммунологиче-
ской службы в РФ в целом. Однако это наклады-
вает и серьезные обязательства, так как только 
при адекватном и своевременно начатом лечении 
данная группа населения может сохранить свою 
работоспособность [15].

Даже в странах с высоким уровнем выяв-
ления пациентов с ПИДС имеет место гиподи-
агностика гуморальных дефектов ИС во всех 
возрастных группах [4], на долю которых при-
ходится более половины всех случаев ПИДС, 
особенно у взрослых (рис. 2) [10]. В дебюте гумо-
ральных иммунодефицитов тяжесть клиниче-
ских проявлений может быть не так велика, как 
при комбинированных ПИДС. Кроме этого, для 
группы гуморальных дефектов характерны раз-
нообразные сроки манифестации заболевания 
– от первых месяцев жизни до пожилого возрас-
та [16]. Прогноз заболевания зависит от своевре-
менного начала заместительной терапии ИГ [16]. 
Количество выявленных пациентов, особенно 
взрослого возраста, с дефектом гуморального 
звена ИС является своеобразным маркером каче-

ТКИН СВО Х-АГА ХГБ синдром Ниймеген
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Рис. 5. Сроки постановки диагнозов у детей от 0 до 10 лет в 
отдельных нозологических группах ПИДС. 
Медиана обозначена черной полосой. 
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ства диагностики ПИДС в целом. В РФ налицо 
как явная гиподиагностика гуморальных форм 
ПИДС (рис. 2), так и значимая отсрочка диагно-
за. Так, за рубежом на выявление Х-АГА уходит 
в среднем около 1 года [16], тогда как в РФ эта 
цифра в 3 раза выше и равна 35 мес. 

Важность своевременной постановки диагно-
за подчеркивается и тем фактом, что в данном 
исследовании мы продемонстрировали высо-
кую смертность среди детей с ПИДС первых 
лет жизни. Если экстраполировать полученные 
данные, можно говорить о том, что, если диа-
гноз ПИДС не поставлен своевременно, в связи 
со смертельными инфекционными и другими 
осложнениями мы теряем до 30% пациентов с 
ПИДС за первый год их жизни и более половины 
– за 5 лет жизни. 

Особенно это актуально для пациентов с диа-
гнозом ТКИН. Большая надежда на изменение 
данной ситуации возлагается на повсеместное 
использование метода неонатального скрининга 
ПИДС [17], который постепенно начинает вне-
дряться в отдельных регионах РФ [18]. Кроме 
этого, внимательный сбор семейного анамнеза 
часто позволяет заподозрить ПИДС у пациентов 
до или сразу после их рождения, еще до разви-
тия полной клинической картины ПИДС. В част-
ности, информация о младенческой смертности 
от инфекции в любом поколении семьи поможет 
вовремя заподозрить заболевание у ребенка ран-
него возраста. Таким образом, сбор семейного 
анамнеза и осведомленность о проблеме ПИДС 
важны как для неонатологов, так и для акуше-
ров-гинекологов.

Кроме того, значительное количество семей-
ных случаев, выявленных с помощью регистра, 
демонстрирует проблему низкой осведомленно-
сти как врачей, так и семей пациентов о возмож-
ностях проведения пренатальной диагностики 
(ПНД). Крайне важно информировать родителей 
о необходимости семейного консультирования и 
о возможности рождения здоровых детей с помо-
щью проведения ПНД.

Таким образом, проведенное исследование 
показало, что кардинально решить проблему 
ПИДС в РФ поможет только комплекс мер, начи-
ная от расширения образовательных программ 
для различных медицинских специалистов, фор-
мирования адекватной лабораторной базы для 
диагностики ПИДС, заканчивая созданием новых 
отделений для оказания специализированной 
помощи этим больным, включая возможности 
проведения ТГСК в региональных центрах РФ.  

Заключение

С помощью недавно созданного регистра 
ПИДС нами проведена эпидемиологическая 
характеристика российской когорты пациентов 
с ПИДС, очерчены основные проблемы. По мне-
нию авторов, работа российского регистра ПИДС 
станет неотъемлемой частью в структуре орга-
низации здравоохранения, задачами которого 

являются уменьшение младенческой и детской 
смертности, поддержание работоспособности и 
высокого качества жизни пациентов, предотвра-
щение развития жизнеугрожающих состояний 
путем своевременной диагностики и своевремен-
ного назначения патогенетической терапии. 

Финансирование: работа регистра осущест-
вляется за счет финансовой поддержки компаний 
«Кедрион», «Октафарма», «CSL Behring», благотво-
рительного фонда «Подсолнух». 
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