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Первичные иммунодефициты (ПИД) представляют собой гетерогенную группу за-
болеваний, обусловленных генетически детерминированными врождёнными дефекта-
ми одного или нескольких компонентов иммунной системы. Распространённость ПИД 
в мире является одним из ключевых эпидемиологических показателей, позволяющих 
формировать оптимальную политику общественного здравоохранения в отношении их 
лечения и профилактики на государственном и международном уровнях. С помощью 
регистров удаётся показать различия этнической географической распространённости 
ПИД, получить данные о клинических особенностях, диагностике и вариантах лечения. 
С 2005 года в Республике Беларусь ведётся целенаправленная работа по оказанию меди-
цинской помощи пациентам с ПИД. На начало 2025 года Республиканский регистр ПИД 
Республики Беларусь включает 774 пациента. Постоянный ежегодный рост выявления 
новых случаев ПИД подчёркивает прогрессивное улучшение осведомлённости врачей о 
первичных нарушениях иммунной системы, хотя, безусловно, необходимы дополнитель-
ные меры в данном направлении.

Ключевые слова: первичные иммунодефициты, Республиканский регистр, секвени-
рование нового поколения NGS и WGS, TREC, KREC

Введение

Первичные иммунодефициты (ПИД) 
представляют собой гетерогенную группу 
заболеваний, обусловленных генетически 
детерминированными врождёнными де-
фектами одного или нескольких компонен-
тов иммунной системы. Сегодня в между-
народную классификацию ПИД включено 
555 врождённых нарушений иммунитета и 
17 фенокопий, обусловленных мутациями 
в 504 различных генах [1]. За последние 
два десятилетия создание национальных 

и международных регистров ПИД в бо-
лее чем 20 странах, включая ESID-регистр 
(основан в 1994 году и охватывает свыше 
30 000 пациентов по состоянию на 2024 
год) [2], значительно способствовало эпи-
демиологическому анализу, повышению 
диагностической точности и оптимизации 
терапии. Отсутствие национальных реги-
стров ПИД приводит к низкой выявляемо-
сти заболевания, недостаточной осведом-
лённости врачей и ограниченной доступ-
ности специализированной помощи.

Клиническая медицина
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Распространённость ПИД в общей по-
пуляции оценивают примерно, как 1 на 10 
000 населения, за исключением бессим-
птомных форм селективного дефицита 
IgA [3]. Также следует учитывать, что по-
казатели могут варьировать в зависимости 
от этнических групп и географических 
регионов. Благодаря внедрению эффек-
тивных протоколов иммунологической 
и генетической диагностики, количество 
выявляемых пациентов с диагнозом ПИД 
ежегодно растёт как во всем мире, так и в 
Республике Беларусь.

На начало 2025 года в Беларуси зареги-
стрировано 774 пациента с ПИД. Несмотря 
на значительный прогресс в диагностике, 
наблюдаемая распространённость остаёт-
ся ниже ожидаемых значений. Согласно 
эпидемиологическим моделям, основан-
ным на данных по европейской популяции, 
предполагаемое число пациентов с ПИД в 
Республике Беларусь должно составлять 
от 1 500 до 2 000 случаев. К основным фак-
торам, ограничивающим выявляемость, 
относятся недостаточная осведомлённость 
медицинского сообщества о распростра-
нённости ПИД, а также многообразие кли-
нических проявлений и сложности вери-
фикации диагноза в рамках дифференци-
альной диагностики.

Клиническая картина ПИД характе-
ризуется широким спектром проявлений. 
В случаях, когда в клинической картине 
доминируют тяжёлые, трудно поддаю-
щиеся контролю инфекции, иммунопа-
тология приобретает более очевидные 
признаки. Манифестация первичного 
иммунодефицита, особенно тяжёлой 
комбинированной иммунной недоста-
точности, в раннем возрасте, как прави-
ло, связана с высокой летальностью [4]. 
Раннее установление диагноза повышает 
шансы на выживание и успешное прове-
дение трансплантации гемопоэтических 
стволовых клеток (ТГСК).

Помимо инфекционных проявлений, 
ПИД может проявляться неинфекцион-
ными клиническими синдромами, вклю-
чая аутоиммунные заболевания, гемо-

фагоцитоз, задержку физического и/или 
психомоторного развития, признаки дис-
эмбриогенеза и пороки развития, ангио-
невротические отёки различной локали-
зации, тромботические микроангиопатии, 
злокачественные лимфопролиферативные 
заболевания и другие. Так, около 40% па-
циентов с общей вариабельной иммун-
ной недостаточностью (ОВИН) демон-
стрируют неинфекционные проявления 
на начальных этапах заболевания, такие 
как доброкачественная или злокачествен-
ная лимфопролиферация, аутоиммунные 
реакции (включая аутоиммунную цито-
пению), хроническая энтеропатия и др. 
[5]. Также описана группа врождённых 
дефектов иммунной регуляции, характе-
ризующихся аутоиммунной патологией, 
лимфопролиферацией (злокачественной и 
незлокачественной) и гипервоспалением.

Злокачественные новообразования за-
нимают второе место по частоте причин 
смертности среди пациентов с ПИД. Об-
щий риск развития онкологических забо-
леваний у данной категории оценивается 
в диапазоне от 4% до 25% [6]. Современ-
ные достижения в терапии ПИД, включая 
заместительную терапию иммуноглобули-
ном, способствовали увеличению продол-
жительности жизни пациентов и, одновре-
менно, росту выявляемости злокачествен-
ных новообразований [7].

Цель работы — провести анализ 
структуры и эффективности работы Респу-
бликанского регистра первичных иммуно-
дефицитов Республики Беларусь.

Материал и методы исследования

В Республиканский регистр ПИД Ре-
спублики Беларусь включены 774 пациента 
с верифицированным диагнозом «первич-
ный иммунодефицит» (согласно Клиниче-
скому протоколу диагностики первичных 
иммунодефицитов): в возрасте от 1 меся-
ца до 63 лет, из которых 53% составляют 
мужчины и 47% — женщины. Пациентам 
оказывалась медицинская помощь на базах 
ГУ «РНПЦ детской онкологии, гематоло-
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гии и иммунологии», ГУ «РНПЦ радиаци-
онной медицины и экологии человека» и 
ГУ «РНПЦ «Мать и дитя»».

Результаты исследования

С 2005 года в Республике Беларусь 
ведётся целенаправленная работа по ока-
занию медицинской помощи пациентам 
с ПИД. В последние годы наблюдается 
устойчивый рост выявляемости новых 
случаев: с момента начала диагностики 
ПИД, когда было верифицировано и впер-
вые зарегистрировано всего 53 случая, ко-
личество диагностированных заболеваний 
увеличилось более чем в 14 раз. На начало 
2025 года Республиканский регистр ПИД 
Республики Беларусь включает 774 паци-
ента, из которых 53% составляют мужчи-
ны и 47% — женщины. ТГСК выполнена 
49 пациентам (6,33%), выживаемость при 
этом составила 71,4 процента.

Частота встречаемости ПИД в Белару-
си составляет 8,5:100 000 жителей. Дан-
ные сопоставимы со странами Восточной 
Европы и выше, чем в России (1,3:100 000) 
и Украине (1,78:100 000) [8, 9]. Для срав-
нения: минимальная распространённость 
ПИД в Италии в 2019 году составила 5,1 на 
100 000 населения, Германии (2017 год) — 
2,72:100 000, Ирландии — 8,8:100 000, 
Швейцарии — 4,2 :100 000, Франции  — 
11:100 000 [10, 11, 12, 13, 14].

При более детальном рассмотрении 
различных групп ПИД следует отметить, 
что в Республике Беларусь регистрируется 
почти в 10 раз больше пациентов с дефек-
тами системы комплемента (0,9 на 100 000 
населения), в то время как в Польше этот 
показатель составляет 0,089 на 100 000, 
Украине — 0,048 на 100 000, а в России — 
0,23 на 100 000. В то же время, распростра-
нённость аутовоспалительных нарушений 
в Беларуси ниже, чем в соседних странах, и 
составляет 0,043 на 100 000 населения. Для 
сравнения, в Польше этот показатель равен 
0,091 на 100 000, России — 0,15 на 100 000, 
Украине — 0,048 на 100 000 [8, 9, 15].

Распределение пациентов по основным 
категориям и нозологическим формам в со-

ответствии с действующей классификаци-
ей представлено в таблицах 1–9. Наиболее 
многочисленными группами ПИД в Респу-
блике Беларусь являются дефекты антите-
лообразования (30%, n=232) и комбиниро-
ванные синдромальные иммунодефициты 
(29,7%, n=230). За ними следуют дефекты 
системы комплемента (13,6%, n=105), им-
мунодефициты с иммунной дисрегуляцией 
(7,9%, n=61), иммунодефициты с дефекта-
ми клеточного и гуморального звена имму-
нитета (5,8%, n=45), врождённые дефекты 
числа или функции фагоцитов (4,9% n=38), 
аутовоспалительные нарушения (3,7%, 
n=29), недостаточность костного мозга 
(3,2%, n=25), дефекты врождённого имму-
нитета (1,2%, n=9).

Молекулярно-генетическая диагно-
стика позволила верифицировать 59 но-
зологий первичных нарушений иммунной 
системы, при этом генетически диагноз 
был подтверждён более чем в половине 
всех случаев ПИД (63%). У большинства 
пациентов с дефектами антителообразо-
вания, такими как ОВИН и селективный 
дефицит IgA, отсутствует генетическое 
подтверждение диагноза. Напротив, паци-
енты с комбинированными синдромаль-
ными иммунодефицитами (КИД) и де-
фектами системы комплемента продемон-
стрировали наибольшую долю генети-
ческих диагнозов. Наиболее частой при-
чиной генетического диагноза КИД явля-
ется ген IL2RG; КИН с синдромальными 
признаками — синдром делеции 22q11.2; 
дефектов антителообразования  — BTK; 
иммунной дисрегуляции  — AIRE; врож-
дённых дефектов числа или функции фа-
гоцитов — CYBB; дефектов врождённого 
иммунитета  — CXCR4 и STAT1; аутово-
спалительных нарушений  — NLRP12 и 
NLRP3; дефектов системы комплемен-
та  — SERPING1; костномозговой недо-
статочности — FANCA.

Из 774 пациентов у 52 (6,7%) раз-
вилось 55 онкологических заболеваний, 
включая два случая после ТГСК. Меди-
анный возраст пациентов на момент диа-
гностики ПИД составил 7 лет (от 2 ме-
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сяцев до 52 лет). Лишь у 30% пациентов 
диагноз ПИД был установлен до возник-
новения онкологического заболевания. 
На данный момент живы 26 пациентов 
(50%), при этом злокачественные ново-
образования стали основной причиной 
смерти. 10 пациентам была проведена 
ТГСК в период ремиссии, двое из них 
умерло. Онкологические заболевания 
развились у пациентов с синдромом Ний-
мегена, синдромом Блума, атаксией-те-
леангиэктазией, гаплонедостаточностью 
FOXN1, синдромом Вискотта — Олдри-
ча, дефектом RAG1, Х-сцепленным лим-
фопролиферативным синдромом 1 типа, 
гаплонедостаточностью CTLA4, дефи-
цитом HAVCR2, дефицитом DCLRE1C, 
хронической гранулематозной болезнью, 
дефицитом ELANE, синдромом атак-
сии-панцитопении (SAMD9L), анемией 
Фанкони и аутоиммунным лимфопро-
лиферативным синдромом. Среди он-
кологических заболеваний преобладали 
лимфомы (57%) и лейкозы (29%). Наи-
более часто встречалась неходжкинская 
лимфома (49%, 27/55) с преобладанием 
диффузной В-крупноклеточной лимфо-
мы (20%, 11/55). У двух пациентов в воз-

расте 16 месяцев и 16 лет была диагно-
стирована периферическая Т-клеточная 
лимфома. Среди случаев острого лим-
фобластного лейкоза отмечалось доми-
нирование Т-клеточных подтипов над 
В-клеточными.

В группу иммунодефицитов, вызван-
ных дефектом клеточного и гуморально-
го звена иммунитета (таблица 1), вошли 
пациенты с тяжёлым комбинированным 
иммунодефицитом (ТКИН, n=22) и ком-
бинированным иммунодефицитом (КИН, 
n=23). Наиболее распространёнными но-
зологическими формами являются му-
тации в генах IL2RG и RAG1, что под-
тверждает мировые наблюдения. Уровень 
генетической верификации среди паци-
ентов составил 44,4%, что ниже, чем в 
некоторых зарубежных регистрах, где 
этот показатель достигает 70–80% [16]. 
С целью улучшения ранней диагностики 
ТКИН в Республике Беларусь в 2023 году 
в Минске, а с августа 2024-го — в Брест-
ской области, запущен пилотный проект 
скрининга новорождённых методом коли-
чественного определения копий эксцизи-
онных колец Т- и В-клеточного рецептора 
(TREC и KREC). 

Таблица 1 — Иммунодефициты с поражением клеточного и гуморального звеньев 
иммунитета

Группа 
ПИД

Нозологическая 
форма

Число 
пациентов % Генетически 

подтверждённые % Живы
Выявляемость 

на 100 000 
населения

И
мм

ун
од
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ит
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 п
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гу
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о 

зв
ен
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Тяжёлый комбинированный иммунодефицит
IL2RG 6 0,77 6 100 1 0,06
RAG1 5 0,65 5 100 1 0,05
IL7RA 3 0,39 3 100 1 0,03
ADA 1 0,13 1 100 1 0,01
JAK3 2 0,26 2 100 0 0,02
ТКИН без генетики 5 0,65 0 0 0 0,05

22 2,84 17 77,3 4 (18%) 0,24
Комбинированный иммунодефицит

CD40L 2 0,26 2 100 2 0,02
MHC II 1 0,13 1 100 1 0,01
КИН без генетики 20 2,58 0 0 9 0,22

23 2,97 3 13,1 12 (52%) 0,25

Всего 45 5,81 20 44,4 16 (35,5%) 0,49
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Трансплантация гемопоэтических 
стволовых клеток (ТГСК) была выполнена 
7 пациентам с ТКИН и 6 пациентам с КИН, 
с общей выживаемостью 69,2 процента. У 
одного пациента с ТКИН (дефект в гене 
RAG1) в возрасте 1 года была диагности-
рована ВЭБ-положительная диффузная 
В-крупноклеточная лимфома. Несмотря на 
коррекцию доз химиотерапии, отмечалось 
прогрессирование лимфомы с последую-
щим летальным исходом [17].

Группа синдромальных КИН (табли-
ца  2) является одной из самых больших 
по количеству пациентов и составляет 
29,7% от всего регистра ПИД. Наиболее 
часто встречались пациенты с синдромом 
Ди Джорджи (15,7%, 122 пациента), син-
дромом Ниймегена (3,6%, 28 пациентов), 
атаксией-телеангиэктазией (2,3%, 18 паци-
ентов) и синдромом Вискотта — Олдрича 
(2%, 16 пациентов). 

Важно отметить, что уровень генети-
ческой диагностики в данной группе со-
ставил 95,2%, что выше, чем в большин-
стве зарубежных исследований, где он ко-
лебался от 70% до 90% [18]. Для группы 
пациентов с синдромом Ниймегена харак-
терной оказалась гомозиготная делеция 5 
нуклеотидов в 6 ex. гена NBN c. 657-661 
del ACAAA, которая в литературе получи-
ла название «славянская мутация» [19].

30% от всех зарегистрированных 
онкологических заболеваний при ПИД 
пришлось на группу пациентов с дефек-
тами репарации ДНК. Частота развития 
злокачественных новообразований для 
пациентов с синдромом Ниймегена со-
ставила 36% (10/28), с атаксией-телеанги-
эктазией — 28% (5/18), с синдромом Блу-
ма — 40% (2/5). В спектре онкологиче-
ских заболеваний преобладали лимфомы 
(58%). Также у двух пациентов с дефек-

Таблица 2 — Комбинированные иммунодефициты, ассоциированные с точно 
установленными синдромами 

Группа 
ПИД Нозологическая форма Число 

пациентов % Генетически 
подтверждённые % Живы

Выявляемость 
на 100 000 
населения
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Синдром Вискотта — 
Олдрича 16 2,07 15 94 11 (69%) 0,17

Х-сцепленная 
тромбоцитопения 1 0,13 1 100 1 (100%) 0,01

Синдром Ниймегена 28 3,61 27 96 17 (61%) 0,31
Иммунодефициты 
с центромерной 
нестабильностью и 
аномалией лица, ICF

3 0,39 3 100 1 (33,3) 0,03

Синдром Блума 5 0,65 5 100 3 (60%) 0,05
FOXN1 AD 6 0,77 6 100 2 (33,3%) 0,06
Полный синдром Ди 
Джорджи 4 0,52 4 100 3 (75%) 0,04

Синдром Ди Джорджи 122 15,76 122 100 122 (100%) 1,33
Гипер IgE-синдром 11 1,42 2 18 9 (82%) 0,12
Синдром атаксии-
телеангиоэктазии 18 2,36 18 100 12 (67%) 0,19

Синдром Шимке 2 0,26 2 100 1 (50%) 0,02
Дефицит MYSM1 1 0,13 1 100 1 (100%) 0,01
NEMO-синдром 1 0,13 1 100 1 (100%) 0,01
Синдром Кабуки 9 1,16 9 100 9 (100%) 0,1
PNP-дефицит 2 0,26 2 100 0 0,02
IKZF3-AIOLOS-
дефицит 1 0,13 1 100 1 (100%) 0,01

Всего 230 29,71 219 95,2 192 (83,5%) 2,51
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том в гене FOXN1 развилась диффузная 
В-крупноклеточная лимфома. 

В группе комбинированных имму-
нодефицитов, ассоциированных с точ-
но установленными синдромами ТГСК 
была выполнена 7 пациентам с синдром 
Вискотта  — Олдрича, 7 пациентам — с 
синдромом Ниймеген, 1 пациенту — с 
дефектом гена FOXN1. Смертность по-
сле ТГСК составила 20%, при этом вы-
живаемость после трансплантации у па-
циентов с синдромом Ниймеген состави-
ла 100 процентов.

Дефицит антителообразования в реги-
стре можно разделить на: селективный де-
фицит IgA (14,3%, 111 пациентов), второй 
по частоте встречаемости в данной группе 
ПИД — общий вариабельный иммуно-
дефицит (ОВИН) (11,3%, 88 пациентов), 
реже встречались Х-сцепленная агамма-
глобулинемия (XLA) (2,6%, 20 пациентов) 
и аутосомно-рецессивная агаммаглобули-
немия (0,5%, 4 пациента). При этом гене-
тически подтверждён диагноз лишь в 15% 
случаев (35 пациентов), что обусловлено 
вариабельностью молекулярных наруше-

ний и сложностью в нахождении целевого 
гена (таблица 3). 

В группе пациентов с болезнями им-
мунной дисрегуляции чаще всего встре-
чались случаи с аутоиммунным лимфо-
пролиферативным синдромом (10,9%, 
18 пациентов), семейным гемофагоци-
тарным лимфогистиоцитомом (9,2%, 15 
пациентов), аутоиммунным полигланду-
лярным синдромом (7,3%, 12 пациентов), 
Х-сцепленным лимфопролиферативным 
синдромом 1 и 2 типа (3,0%, 5 пациен-
тов); дефекты Т-регуляторных лимфо-
цитов выявлены у 11 пациентов (6,7%) 
(таблица 4). Генетически подтверждён 
диагноз в 85,2% случая (42 пациента). 
Пациенты данной группы имели схожую 
клиническую картину аутоиммунитета и 
дисрегуляции в сочетании с эндокрин-
ными нарушениями, поражением кожи 
и восприимчивостью к инфекциям. Ше-
сти пациентам с нарушениями иммун-
ной регуляции была выполнена ТГСК, 
включая 3 случая семейного гемофаго-
цитарного лимфогистиоцитоза, 2 случая 
Х-сцепленного лимфопролиферативного 

Таблица 3 — Преимущественные дефекты антител 

Группа 
ПИД Нозологическая форма Число 

пациентов % Генетически 
подтверждённые % Живы

Выявляемость 
на 100 000 
населения

Д
еф
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Х-сцепленная 
агаммаглобулинемия 20 2,58 20 100 19 (95%) 0,21

Аутосомно-рецессивная 
агаммаглобулинемия 4 0,51 0 0 4 (100%) 0,04

Общая вариабельная 
иммунная 
недостаточность 
(ОВИН) без 
генетического 
подтверждения

79 10,21 0 0 71 (89,8%) 0,86

Синдром 
активированной PI3K-
киназы дельта

6 0,77 6 100 6 (100%) 0,06

ОВИН-PTEN 1 0,13 1 100 1 (100%) 0,01
ОВИН, NFKB1-дефицит 3 0,39 3 100 2 (100%) 0,03
ОВИН, NFKB2-дефицит 5 0,65 5 100 4 (100%) 0,05
Гипер-IgM синдром 3 0,39 2 66,7 2 (66,7%) 0,03
Селективный дефицит 
IgA 111 14,34 0 0 109 (100%) 1,21

Всего 232 30 35 15,1 218 (93,9%) 2,52
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синдрома 2 типа и один случай дефек-
та T-reg (CTLA4). Выживаемость после 
ТГСК для этой группы пациентов соста-
вила 50 процентов.

Стоит отметить высокую леталь-
ность среди пациентов с семейным гемо-
фагоцитарным лимфогистиоцитозом и 
Х-сцепленным лимфопролиферативным 
синдромом 1 и 2 типа. Эти данные под-
чёркивают агрессивный характер течения 
заболевания и необходимость разработки 
стратегий ранней диагностики, в частно-
сти — включение заболеваний в програм-
мы неонатального скрининга. 

Врождённые дефекты количества или 
функции фагоцитов наиболее часто включа-
ли хроническую гранулематозную болезнь 
(ХГБ) (2,8%, 22 пациентов) и врождённую 
нейтропению (0,8%, 6 пациентов); при этом 
генетически подтверждён диагноз в более 
чем 89% случаев (34 пациента) (таблица 5). 
Выживаемость пациентов в данной группе 
составляет в 78,9% (30 пациентов), что от-
ражает сложность в тактике лечения.

Выполнена ТГСК 12 пациентам с фа-
гоцитарными дефектами, при этом боль-
шинство из них — с клиническим диагно-
зом хронической гранулематозной болез-
нью (6 пациентов), из которых 3 пациента 
(50%) живы. Данные подчёркивают, что 
диагностика и лечение имеют решающее 
значение для предотвращения осложнений 
и улучшения качества жизни пациентов. 

Дефекты врождённого иммунитета в 
Республике Беларусь зарегистрированы у 
9 пациентов (таблица 6). Генетически диа-
гноз подтверждён в 89% случаев (8 пациен-
тов). Данная группа пациентов характери-
зовалась глубоким нарушением естествен-
ного звена иммунитета, тем самым способ-
ствуя снижению восприимчивости к широ-
кому спектру микроорганизмов. Пациенты 
подвержены бактериальным, вирусным и 
микобактериальным инфекциям, включая 
инвазивные грибковые заболевания.

В связи с таким тяжёлым течением за-
болевания выживаемость составила 77,7%, 
что характеризует данную группу как одну 

Таблица 4 — Заболевания, обусловленные иммунной дисрегуляцией 

Группа 
ПИД Нозологическая форма Число 

пациентов % Генетически 
подтверждённые % Живы

Выявляемость 
на 100 000 
населения

Бо
ле

зн
и 

им
му

нн
ой

 д
ис

ре
гу

ля
ци

и

Семейный гемофагоцитарный 
лимфогистиоцитоз — UNC13D 11 1,42 11 100 2 (18%) 0,12

Семейный гемофагоцитарный 
лимфогистиоцитоз — PRF1 1 0,13 1 100 1 (100%) 0,01

Семейный гемофагоцитарный 
лимфогистиоцитоз — без генетики 3 0,39 0 0 1 (33%) 0,03

Дефекты Т-reg — LRBA deficiency 2 0,26 2 100 1 (50%) 0,02
Дефекты Т-reg — CTLA-дефицит 3 0,39 3 100 3 (100%) 0,03
Дефекты Т-reg — IPEX 3 0,39 2 100 1 (33%) 0,03
Дефекты Т-reg — STAT3 GOF 3 0,39 3 100 3 (100%) 0,03
Аутоиммунный полигландулярный 
синдром — AIRE 12 1,55 12 100 12 (100%) 0,13

Х-сцепленный 
лимфопролиферативный синдром 1 
типа — SH2D1A

3 0,39 3 100 1 (33%) 0,03

Х-сцепленный 
лимфопролиферативный синдром 2 
типа — XIAP

2 0,26 2 100 0 0,02

Аутоиммунный 
лимфопролиферативный синдром 
— FAS

9 1,16 9 100 9 (100%) 0,1

Аутоиммунный 
лимфопролиферативный — like 
синдром

9 1,16 0 0,00 9 (100%) 0,1

Все 61 7,88 42 85,2 43 (70,5%) 0,66

Клиническая медицина
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из требующих наиболее ранней диагности-
ки, поскольку включает ряд тяжёлых ос-
ложнений, в том числе сепсис.

В группе пациентов с аутовоспали-
тельными заболеваниями зарегистриро-
вано 29 случаев, что составляет 3,75% от 
всех пациентов в регистре ПИД (табли-
ца 7). Пациенты данной группы характе-
ризуются разнообразными нарушениями 
в иммунологических механизмах толе-
рантности с гетерогенностью генетиче-
ских нарушений, приводящих к чрезмер-
ной активации или саморазрушению, что 
проявляется воспалительными процесса-
ми, аутоиммунными и аутовоспалитель-
ными синдромами. Генетический диагноз 
подтверждён у 16 пациентов (55%), что 
отражается в разнообразии как клиниче-
ских симптомов, так и участвующих в мо-
лекулярных механизмах. 

ТГСК была выполнена лишь 1 пациен-
ту с дефицитом HAVCR2. Несмотря на это, 
выживаемость сохраняется на высоком 
уровне — 96,5%, что обусловлено правиль-
ным ведением данных пациентов с учётом 
их иммунологических данных.

Дефекты системы комплемента досто-
верно подтверждены у всех выявленных 
105 пациентов (таблица 8), при этом выжи-
ваемость в данной группе составляет 100%, 
что обусловлено ранним выявлением и точ-
ностью постановки генетического диагноза. 
Данная многочисленная группа была пред-
ставлена в основном пациентами с дефици-
том ингибитора С1-эстеразы. С  помощью 
технологий секвенирования генетические 
нарушения были диагностированы в 100% 
случаев. Наиболее часто мутации встреча-
лись в гене SERPING1 [8, 9].

Данная группа пациентов клиниче-
ски характеризовалась повышенной чув-
ствительностью к инфекционным аген-
там, а также имела другие нарушения, 
включая аутоиммунные и эндокринные 
нарушения.

В группе пациентов с выявленной 
клинической и морфологической недо-
статочностью костного мозга выявлены 
25 пациентов (таблица 9), при этом гене-
тически подтверждены лишь 36% случаев 
(9 пациентов) с выживаемостью в 64% (16 
пациентов).

Таблица 5 — Врождённые дефекты количества или функции фагоцитов 

Группа 
ПИД Нозологическая форма Число 

пациентов % Генетически 
подтверждённые % Живы

Выявляемость 
на 100 000 
населения

В
ро

ж
дё

нн
ы

е 
де

фе
кт

ы
 ч

ис
ла

 и
 ф

ун
кц

ии
 гр

ан
ул

оц
ит

ов

Врождённая 
нейтропения с мутацией 
в гене ELANE

6 0,77 6 100 5 (83%) 0,06

Циклическая 
нейтропения 1 0,13 0 0 1 (100%) 0,01

Х-сцепленная 
нейтропения с мутацией 
в гене WAS

2 0,26 2 100 1 (50%) 0,02

Дефект адгезии 
лейкоцитов 2 0,26 2 100 0 0,02

Х-сцепленная 
хроническая 
гранулематозная 
болезнь

22 2,84 22 100 18 (90%) 0,23

Аутосомно-рецессивная 
хроническая 
гранулематозная 
болезнь

3 0,39 0 0 3 (100%) 0,03

GATA2-дефицит 2 0,26 2 100 2 (100%) 0,02
Все 38 4,91 34 89,47 30 (78,9%)
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Выводы

Распространённость ПИД в мире яв-
ляется одним из ключевых эпидемио-
логических показателей, позволяющих 
формировать оптимальную политику об-
щественного здравоохранения в отноше-
нии их лечения и профилактики на госу-
дарственном и международном уровнях. 
С помощью регистров удаётся показать 
различия этнической географической рас-
пространённости ПИД, получить данные 

о клинических особенностях, диагности-
ке и вариантах лечения.

Генетическая и фенотипическая не-
однородность ПИД затрудняет своевре-
менную и точную диагностику, препят-
ствуя своевременному лечению пациен-
тов. Появление секвенирования нового 
поколения NGS и WGS облегчило выяв-
ление ранее неизвестных генетических 
повреждений. Методы NGS включили 
секвенирование целого экзома (WES), 
которое можно использовать для обна-

Таблица 6 — Дефекты врождённого иммунитета 

Группа 
ПИД

Нозологическая 
форма

Число 
пациентов % Генетически 

подтверждённые % Живы
Выявляемость 

на 100 000 
населения

Д
еф

ек
ты

 в
ро

ж
дё

нн
ог

о 
им

му
ни

те
та

STAT1 GOF 
дефицит 3 0,39 3 100 3 (100%) 0,03

WHIM синдром 3 0,39 3 100 2 (66,7%) 0,03
Дефект 
созревания 
естественных 
киллеров

1 0,13 0 0 0 0,01

RANBP2 
дефицит 2 0,26 2 100 2 (100%) 0,02

Все 9 0,8 8 89 7 (77,7%) 0,1

Таблица 7 — Аутовоспалительные заболевания 

Группа 
ПИД Нозологическая форма Число 

пациентов % Генетически 
подтверждённые % Живы

Выявляемость 
на 100 000 
населения

А
ут

ов
ос

па
ли

те
ль

ны
е 

за
бо

ле
ва

ни
я

STING-ассоциированная 
васкулопатия, TMEM173 2 0,3 2 100 1 (50%) 0,02

Гипер IgD синдром 2 0,3 2 100 2 (100%) 0,02
Айкарди — Гутьереса 
синдром 2 0,3 2 100 2 (100%) 0,02

ADA2 дефицит 2 0,3 1 50 2 (100%) 0,02
Семейный холодовой 
аутовоспалительный 
синдром

4 0,6 4 100 4 (100%) 0,04

Семейная 
средиземноморская 
лихорадка

3 0,45 3 100 3 (100%) 0,03

CDC42-дефицит 1 0,15 1 100 1 (100%) 0,01
HAVCR2-дефицит 1 0,15 1 100 1 (100%) 0,01
PFAPA-синдром 
(Маршалла) 4 0,6 0 0 4 (100%) 0,04

Аутовоспалительные 
синдромы без 
генетического 
подтверждения

8 1,0 0 0 8 (100%) 0,09

Все 29 3,75 16 55 28 (96,5%) 0,31

Клиническая медицина
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ружения мутаций в генах, кодирующих 
белки и РНК, и секвенирование WGS — 
для комплексного секвенирования всего 
генома, включая интроны.

Частота встречаемости ПИД в Бела-
руси в 2025 году составляет 8,5:100 000 
жителей. Данные сопоставимы со стра-
нами Восточной Европы и выше, чем в 
России (1,3:100 000) и Украине (1,78:100 
000). С 2005 года в Республике Беларусь 
ведётся целенаправленная работа по ока-
занию медицинской помощи пациентам 
с ПИД. На тот момент в стране было ве-
рифицировано и зарегистрировано всего 
53 случая, но за последующие годы ко-
личество диагностированных заболева-
ний увеличилось более чем в 14 раз. В 
итоге на начало 2025 года Республикан-
ский регистр ПИД Республики Беларусь 
включает 774 пациента, из которых 53% 
составляют мужчины и 47%  — женщи-
ны. ТГСК была выполнена 49 пациентам 
(6,33%), выживаемость при этом соста-
вила 71,4 процента.

Молекулярно-генетическая диагности-
ка позволила верифицировать 59 нозоло-
гий первичных нарушений иммунной си-

стемы, при этом генетически диагноз был 
подтверждён более чем в половине случа-
ев ПИД (63%). С целью улучшения ранней 
диагностики также разработана техноло-
гия мультиплексной ПЦР для количествен-
ного определения копий TREC и KREC у 
пациентов с предположительным диагно-
зом ТКИН, которая отличается простотой, 
высокой чувствительностью и специфич-
ностью и может использоваться в качестве 
лабораторного теста первой линии для об-
наружения ТКИН.

Постоянный ежегодный рост выявле-
ния новых случаев ПИД подчёркивает про-
грессивное улучшение осведомлённости 
врачей о первичных нарушениях иммун-
ной системы, хотя необходимы дополни-
тельные меры в этом направлении.

Авторы заявляют об отсутствии кон-
фликта интересов.
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REGISTRY OF PRIMARY IMMUNODEFICIENCIES IN THE 
REPUBLIC OF BELARUS: 20-YEAR EXPERIENCE

Primary immunodeficiencies (PIDs) are a heterogeneous group of diseases caused by ge-
netically determined congenital defects of one or more components of the immune system. 
The prevalence of PIDs worldwide is one of the key epidemiological indicators that allows 
for the formation of optimal public health policies regarding their treatment and prevention at 
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the national and international levels. With the help of registries, it is possible to demonstrate 
differences in the ethnic and geographical prevalence of PID, and to obtain data on clinical 
features, diagnosis, and treatment options. Since 2005, targeted work has been initiated in the 
Republic of Belarus to provide medical care to patients with PID. As of the beginning of 2025, 
the Republican PID Registry of the Republic of Belarus includes 774 patients. The constant 
annual increase in the detection of new cases of PID highlights the progressive improvement 
in physicians’ awareness of primary immune system disorders, although additional measures in 
this direction are clearly necessary.
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