
Первичные иммунодефициты (ПИД) – группа генети-
чески детерминированных заболеваний, сопровождающихся 
функциональными нарушениями врожденного и/или  
приобретенного звеньев иммунной системы [1]. По данным 
различных регистров, в настоящее время распространенность 
ПИД оценивается примерно в 4–10 случаев на 100 тыс. но-
ворожденных [1]. В опубликованной в 2022 г. классификации, 
разработанной комитетом экспертов Международного союза 
иммунологических обществ (International Union of Immuno-
logical Societies, IUIS), представлено 485 различных фенотипов 
врожденных нарушений иммунитета [2]. Число известных 
ПИД неуклонно растет благодаря динамично совершен-
ствующимся методам генетической диагностики. Наряду с 
моногенными вариантами ПИД в настоящее время существует 
большое число полигенных иммунодефицитов, характери-
зующихся гетерогенной клинической картиной, обуслов-
ленной большей сложностью иммунных сигнальных путей 
[3, 4]. Накопление огромного пула современных представлений 
о механизмах формирования ПИД, анализ больших баз 
данных с детальным описанием клинических и лабораторных 

проявлений ПИД существенно изменили взгляд на эту па-
тологию. Если раньше ПИД связывали в основном с повы-
шенной восприимчивостью к инфекции, то сегодня выявлена 
ассоциация между ПИД и неинфекционными проявлениями, 
среди которых важную роль играют аутоиммунные нарушения 
(АИН), вызванные аномальной регуляцией иммунного ответа 
и проявляющиеся нарушением иммунной толерантности к 
собственным антигенам с выработкой аутоантител [4].  

Наличие ПИД может повлиять на любой компонент 
иммунной системы на разных стадиях заболевания. На 
первый взгляд, вызывает недоумение, что при наличии ПИД 
иммунная система может не реагировать на чужеродные па-
тогены, в то же время активно реагируя на собственные ан-
тигены. Основные патогенетические механизмы развития 
аутоиммунной патологии при ПИД до конца неясны. Счи-
тается, что в основе их развития лежит сочетание в различных 
соотношениях дефектов центральной и периферической то-
лерантности в адаптивном звене иммунитета (дефект индукции 
толерантности к Т-лимфоцитам, нарушение как индуциро-
ванной активацией гибели клеток, так и апоптоза аутореак-
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тивных Т-лимфоцитов наряду с дефектом генерации и функ-
ции Treg, а также нарушение элиминации активированных 
В-лимфоцитов); мутаций в генах, которые влияют на раз-
личные подгруппы иммунных клеток; наличие персисти-
рующей и хронической инфекции и воспаления, к которым 
склонны пациенты с ПИД; нарушение апоптоза и снижение 
клиренса иммунных комплексов [1, 5, 6]. Показано, что у 
пациентов с ПИД интенсивная антигенная нагрузка в ре-
зультате рецидивирующих или персистирующих инфекций 
(из-за молекулярной мимикрии и/или присутствия супер-
антигенов) и дефекты в клиренсе антигенов повышают 
склонность к развитию АИН [7]. Обычно рецидивирующие 
инфекции и патогенные микроорганизмы вызывают проли-
ферацию антигенспецифических лимфоцитов, что приводит 
к уничтожению патогенных микроорганизмов с последующим 
апоптозом активированных лимфоцитов для восстановления 
нормального гомеостаза иммунных клеток. В результате хро-
мосомная ДНК, высвобождающаяся из апоптотических кле-
ток, является основным источником аутоантигенов; следо-
вательно, апоптотические тельца необходимо быстро удалять 
из воспаленной ткани [3]. У пациентов с ПИД повышенное 
количество отмирающих клеток и апоптотических телец 
может привести к неполному поглощению их макрофагами. 
В результате недостаточный клиренс антигена может спро-
воцировать отложение иммунных комплексов в органах-ми-
шенях, активацию клеток, стимулировать хроническое вос-
паление и образование антитканевых антител [7]. В то же 
время при некоторых типах ПИД неспособность традицион-
ных иммунных путей организма-хозяина элиминировать 
микробные антигены может стать причиной избыточных и 
хронических воспалительных реакций за счет неэффективных 
альтернативных иммунных путей, что вызывает повреждение 
как инфицированных, так и соседних клеток. Таким образом, 
согласно данным литературы, у пациентов с иммунодефи-
цитом аутоиммунитет не предполагает нарушения толерант-
ности к собственным антигенам; на самом деле, это просто 
повреждение тканей, вызванное хозяином в его попытке 
удалить чужеродные антигены [6]. Хотя различные ауто-
иммунные заболевания могут отличаться фенотипически, 
их патофизиологические механизмы в соответствии с кон-
цепцией аутоиммунной тавтологии схожи [8]. Подтверждением 
этой теории в клинической практике служат наличие поли-
аутоиммунитета (развитие нескольких АИН у одного пациента) 
и семейный аутоиммунитет с формированием различных 
аутоиммунных нарушений у членов одной семьи [8]. Анало-
гичная картина наблюдается в семьях с ПИД, что объясняет 
механизмы развития АИН, в том числе полиаутоиммунитета 
у этих пациентов [6]. Так, в исследовании H. Abolhassani и 
соавт. [9] 17,5% пациентов с селективным IgA-дефицитом 
имели родственников первой и второй линии родства с раз-
личными АИН. 

Аутоиммунная патология может возникать до или после 
диагностики ПИД в любом возрасте, в том числе может быть 
первым симптомом ПИД [1, 10]. H.E. Baris и соавт. [11] при 
исследовании турецкой когорты пациентов с ПИД и АИН 
установили, что наличие аутоиммунной патологии у паци-
ентов раннего возраста, даже в отсутствие частых инфекций, 
является основанием для обследования на ПИД. 

Спектр органных поражений в рамках аутоиммунной 
патологии при ПИД чрезвычайно разнообразен и включает 
аутоиммунные цитопении, эндокринопатии, гепатит, ауто-

иммунные заболевания легких, поражение кожи, желудоч-
но-кишечного тракта, почек и т. д., в ряде случаев эти изме-
нения могут сопровождаться лимфопролиферацией [1, 10]. 
Лидирующие позиции занимают различные цитопении (ауто-
иммунная тромбоцитопеническая пурпура, гемолитическая 
анемия, нейтропении либо их комбинация – синдром Фи-
шера–Эванса) [1, 10, 12]. Это подчеркивает важность рас-
познавания аутоиммунной цитопении как «сигнального при-
знака» иммунодефицита (особенно у детей), требующего де-
тальной оценки состояния иммунитета. В исследовании  
Е. Westermann-Clark и соавт. [13], включавшем 154 пациента 
с подтвержденным диагнозом иммунной цитопении, у 11% 
из них выявлен какой-либо вариант ПИД (7,4% из общей 
когорты пациентов с цитопениями). Эти пациенты характе-
ризовались также низким содержанием Т-лимфоцитов (CD3 
и CD8), IgG и IgA и более высокой распространенностью 
аутоантител к эритроцитам, тромбоцитам или нейтрофилам. 
Диагноз аутоиммунной цитопении предшествовал верифи-
кации диагноза ПИД в среднем на 3 года [13]. При наличии 
ПИД значимо чаще, чем при его отсутствии, отмечались 
аутоиммунная гемолитическая анемия (64,7 и 11,7% соот-
ветственно), аутоиммунная нейтропения (35,3 и 0,7%), од-
новременное поражение нескольких кровяных ростков (64,7 
и 2,2%). Интересно, что в этом исследовании из общей 
когорты пациентов с цитопениями диагноз СКВ был вери-
фицирован у 3,5%, т. е. более чем в 2 раза реже, чем ауто-
иммунные цитопении у пациентов с ПИД [13]. 

Согласно результатам исследования А. Fischer и соавт. 
[1], которое включало 2183 пациента разного возраста (0,5–
92 года) из французского национального регистра ПИД, 
различные АИН были выявлены в 26,2% случаев. В их струк-
туре лидировали аутоиммунные цитопении – 31,4%, частота 
ревматических заболеваний составила 12,8%. По данным 
этих авторов, риск развития аутоиммунной цитопении у па-
циентов с ПИД был по меньшей мере в 120 раз выше, чем в 
общей популяции, в частности аутоиммунной гемолитической 
анемии у детей – в 830 раз, аутоиммунной тромбоцитопении – 
в 60 раз. Риск ревматических заболеваний был в 6 раз выше 
популяционного, в том числе ювенильного артрита – в 40 
раз [1]. Аутоиммунные проявления наблюдались во всех воз-
растных группах, график кумулятивной заболеваемости был 
почти линейным после первых 8–10 лет жизни, у 40% паци-
ентов АИН возникли в возрасте до 50 лет. Развитие ауто-
иммунной патологии ассоциировалось с ухудшением прогноза 
долгосрочной выживаемости [1].  

Частота АИН зависит от варианта ПИД. При общем 
вариабельном иммунодефиците их частота составляет  
20–30% [14], при синдроме Вискотта–Олдрича (Х-сцеп-
ленный комбинированный иммунодефицит) – 26–72% [15]. 
При селективном IgA-дефиците АИН выявлены у  
17,3–31,7% пациентов [9, 16].  

Среди пациентов с АИН и ПИД преобладают лица муж-
ского пола независимо от возраста – 55% [10, 12], при ауто-
иммунных цитопениях, по данным E. Westermann-Clark и 
соавт. [13], они составляли 64,7% всех больных. 

В исследовании M.Y. Kaplan и соавт. [10], включавшем 
только детей с ПИД (n=1036), аутоиммунные и воспали-
тельные проявления наблюдались в 10,1% случаев, средний 
возраст манифестации АИН достигал 61,3±53,0 мес. Наиболее 
распространенными были аутоиммунные цитопении (51,8%) 
и эндокринные заболевания (26,5%). Интересно, что раз-
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личные аутоантитела выявлялись у 69,3% пациентов в ис-
следуемой группе при достаточно высокой частоте положи-
тельной пробы Кумбса (30,1%), однако число детей, пози-
тивных по антинуклеарным антителам (АНА), было незначи-
тельным (3,75%). 

В связи с этим необходимо отметить, что уровни ауто-
антител в сыворотке крови у пациентов с ПИД и АИН часто 
бывают низкими или остаются в нормальных пределах [6]. 
Это, безусловно, затрудняет распознавание аутоиммунной 
патологии у таких пациентов, так как основой лабораторной 
диагностики большинства аутоиммунных заболеваний яв-
ляется выявление соответствующих аутоантител [6]. Из-за 
гипогаммаглобулинемического состояния при иммуноде-
фицитах с преимущественным нарушением синтеза антител 
(например, при IgA-дефиците) и даже некоторых видах ком-
бинированного иммунодефицита диагностические тесты, 
основанные на определении антител, могут оказаться бес-
полезными. Вместе с тем у некоторых больных могут быть 
нормальные уровни иммуноглобулинов, в то время как у 
них не вырабатывается достаточного количества специфи-
ческих антител, поэтому большинство аутоантител в этих 
случаях не обнаруживаются [17]. Такие варианты ПИД, как 
дефицит специфических антител и общий вариабельный 
иммунодефицит, являются яркими примерами иммуноде-
фицита с преимущественным нарушением синтеза антител, 
когда из-за дисфункции иммунной системы наблюдается 
низкая выработка аутоантител [6]. Кроме того, при ПИД 
часто имеется дефицит IgA, что означает недостаток антител 
к этому классу иммуноглобулинов [16]. Также в клинической 
практике необходимо учитывать, что, если диагноз ПИД 
подтвержден и пациенту ежемесячно проводится внутривенное 
введение иммуноглобулина, это может повлиять на результаты 
некоторых иммунологических тестов с отрицательной серо-
конверсией аутоантител [6].  

H.E. Baris и соавт. [11] показали, что чаще всего из мар-
керов аутоиммунитета у пациентов с ПИД, в отличие, на-
пример, от аутоиммунных ревматических заболеваний, вы-
являлась положительная прямая проба Кумбса (30,0%), 
гораздо реже – АНА (16,7%), а аутоантитела к щитовидной 
железе были обнаружены в 13,3% случаев. Аутоантитела не 
выявлены у 33,3% пациентов. 

В некоторых работах частота обнаружения различных 
аутоантител у пациентов с ПИД была выше, чем частота 
аутоиммунных проявлений. Так, в исследовании А. Tahiat и 
соавт. [12], включавшем 299 пациентов разного возраста 
(средний возраст – 12,8 года, диапазон – 0,1–80 лет) с ПИД, 
27,4% имели АИН, включая аутоиммунные цитопении (10%) 
и ревматические заболевания (3,7%), в том числе системную 
красную волчанку – СКВ (1,3%). При этом почти у трети 
пациентов (у 30 из 97) с ПИД, позитивных по аутоантителам, 
не было клинических проявлений аутоиммунного заболевания, 
среди аутоантител у них часто выявлялись AНА, ревматоидный 
фактор (РФ), антитела к гладкой мускулатуре, антифосфо-
липидные антитела и антинейтрофильные цитоплазматиче-
ские антитела (AНЦА). Из 30 пациентов, позитивных по 
АНА, только 6 имели подтвержденное ревматическое забо-
левание, а из 15 пациентов, позитивных по РФ, – только 2. 
Согласно результатам этого исследования, различные ауто-
антитела при ПИД выявлялись чаще, чем в группе здорового 
контроля: например, АНА – в 10 и 6,7% случаев соответ-
ственно, АНЦА – в 4,3 и 0,8%, РФ – в 5,0 и 0,8%, антитела к 

гладкой мускулатуре – в 5,5 и 0,8%. При этом необходимо 
помнить и о возможной ассоциации появления определенных 
аутоантител с развитием инфекции у этих пациентов [18]. 

Согласно данным литературы, АИН могут возникать 
при любом ПИД. Мы рассмотрим лишь некоторые из них, 
наиболее часто ассоциированные с аутоиммунными заболе-
ваниями. 

Самой распространенной группой ПИД являются им-
мунодефициты, характеризующиеся нарушением выработки 
антител [19]. Наиболее клинически значимый из этой группы 
ПИД – общий вариабельный иммунодефицит (ОВИД), который 
представляет собой гетерогенную группу заболеваний с об-
щими иммунологическими особенностями в виде гипогам-
маглобулинемии и неадекватного антительного ответа на 
патогены и вакцинацию [20]. В крупном многоцентровом 
исследовании, в котором участвовали более 2000 пациентов 
с ОВИД, АИН были самыми распространенными неинфек-
ционными проявлениями, присутствующими почти у трети 
пациентов [21]. По данным Н. Chapel и соавт. [22], к числу 
частых аутоиммунных проявлений у этих пациентов можно 
отнести идиопатическую тромбоцитопеническую пурпуру, 
аутоиммунную гемолитическую анемию, воспалительные 
заболевания кишечника (ВЗК) и ревматоидный артрит (РА), 
реже встречались СКВ, увеит и васкулит. У пациентов с 
ОВИД ревматическая патология выявлена в 6–10% случаев, 
в этой группе превалировали пациентки женского пола, при-
чем наиболее распространенным проявлением оказался 
артрит [23, 24]. Интересно, что у трети пациентов диагноз 
ревматического заболевания был поставлен до диагноза 
ОВИД, что позволяет обсуждать возможность выявления 
ревматологами этого заболевания раньше с помощью рас-
ширенного скрининга. Патогенез нарушения иммунной 
регуляции при ОВИД, вероятно, многофакторный и зависит 
от основной причины заболевания. До 10–20% случаев 
ОВИД имеют идентифицируемую моногенную причину, 
причем самые высокие показатели отмечаются у пациентов 
с более ранним возрастом начала аутоиммунного заболе-
вания [25].  

Другим преимущественно антителодефицитным ПИД, 
встречающимся в практике ревматолога, является селективный 
дефицит IgA (сIgAД) – наиболее распространенный ПИД у 
европейцев (1: 142–600) [16, 26]. Заболевание демонстрирует 
отчетливую семейную кластеризацию, 33,3% пациентов про-
исходят из кровнородственных союзов [9]. Кроме того, 20–
25% пациентов с сIgAД имеют в семейном анамнезе сIgAД 
или ОВИД [16], частота сIgAД варьируется от 13% у дизиготных 
близнецов до 31% у монозиготных [27]. Хотя уровень IgA у 
мужчин, как правило, выше, лица мужского пола болеют 
чаще [9, 16]. В литературе имеются сообщения о множестве 
АИН у этой группы пациентов, включая аутоиммунную 
тромбоцитопению (АИТ), идиопатическую тромбоцитопе-
ническую пурпуру, гемолитическую анемию, склерозирующий 
холангит, целиакию, псориаз, ВЗК, СКВ и др. [27]. Связь с 
сIgAД отчетливо прослеживается у пациентов с ювенильным 
идиопатическим артритом (ЮИА) [28]. Распространенность 
сIgAД у детей с ЮИА была изучена в 9 исследованиях, в ко-
торых обнаружено, что дети с сIgAД и ЮИА составляют от  
1 до 4,35% при средневзвешенном значении 2,7% [29].  
В одном исследовании, в котором участвовали 2100 детей, у 
0,76% из них с известным сIgAД был ЮИА по сравнению с 
0,009% в контрольной группе [16]. Частота СКВ при данном 
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варианте ПИД колеблется от 1:19 в США до 1:130 в Испании, 
среди пациентов с СКВ 1,3–3,8% имеют сIgAД [29]. Интересно, 
что распространенность сIgAД у китайских пациентов с СКВ, 
по данным N. Wang и соавт. [29], была более чем в 30 раз 
выше, чем в общей популяции Китая, что указывает на силь-
ную связь между этими двумя заболеваниями. Учитывая вы-
сокую распространенность сIgAД и неопределенность того, 
может ли дефицит IgA быть признаком более крупного 
дефекта антител у некоторых из этих пациентов, остается 
неясным, создает ли изолированный дефицит сIgAД сам по 
себе риск развития АИН или существуют подгруппы паци-
ентов с более широким, но все еще нераспознанным ПИД, 
который вызывает повышенную восприимчивость к АИН. 

Комбинированные иммунодефициты, включающие различные 
сочетания нарушений функции Т- и В-лимфоцитов, часто со-
провождаются различными аутоиммунными нарушениями. 
У 41–50% пациентов с различными вариантами гипер-IgM-
синдрома и сходным фенотипом при CD40-дефиците имеются 
аутоиммунная нейтропения, у 8–11% – артрит, у 4% – АИТ 
[30–32]. При таком варианте комбинированного иммуноде-
фицита, как синдром активированной фосфоинозитид- 
3-киназы σ (APDS), до 42% пациентов имеют АИН, включая 
иммунные цитопении и артрит, сообщается также об орга-
носпецифических АИН, таких как аутоиммунный гепатит 
(АИГ), перикардит, гломерулонефрит, АИТ [33]. Один из 
недавно описанных комбинированных иммунодефицитов 
связан с мутациями в домене активации и рекрутирования 
гипоморфной каспазы 11 (CARD11), что приводит к нару-
шению активации NF-κB и вариабельным иммунологическим 
дефектам, включая низкое общее количество В-клеток и пе-
реключенных клеток памяти и дефицит антител, за счет ко-
торых до 20% пациентов имеют АИН (тромбоцитопеническую 
пурпуру, алопецию, ВЗК) [34]. 

Среди комбинированных иммунодефицитов с синдро-
мальными признаками наиболее известны такие заболевания, 
как синдром делеции 22-й хромосомы (синдром Ди Джорджи) 
и синдром Вискотта–Олдрича. В исследование N. Sharifinejad 
и соавт. [35] было включено 137 иранских пациентов с этой 
группой ПИД, у 17,9% из них (средний возраст – 3,5 года) 
имелись АИН, 70,6% из которых были диагностированы до 
выявления ПИД. В исследовании B.E. Tison и соавт. [36] ча-
стота АИН при синдроме Ди Джорджи составила 8,5%. По 
данным E. Westermann-Clark и соавт. [13], среди пациентов с 
аутоиммунными цитопениями на фоне ПИД у 41,2% выявлен 
синдром Ди Джорджи. Наряду с аутоиммунными цитопе-
ниями, в первую очередь тромбоцитопенической пурпурой, 
при синдроме Ди Джорджи описаны такие заболевания, как 
ЮИА, АИТ, ВЗК, АИГ, СКВ [13, 35, 36]. Результаты иссле-
дования B.E. Tison и соавт. [36] позволяют сделать вывод о 
том, что большое количество наивных CD4+ Т-клеток (>1218 
клеток/мм3 у детей в возрасте до 6 мес и >550 клеток/мм3 у 
детей 2–5 лет) может играть некоторую протективную роль 
в отношении возникновения АИН при этом варианте ПИД. 
D. Montin и соавт. [37] показали, что риск развития ауто-
иммунных цитопений у пациентов с синдромом Ди Джорджи 
был связан со снижением доли наивных CD4+ клеток, на-
рушением регуляторной дифференцировки Т-клеток и уве-
личением процента наивных В-клеток. 

Синдром Вискотта–Олдрича – Х-сцепленное заболевание, 
связанное с мутациями в гене, кодирующем белок WAS 
(WASP). На сегодняшний день известно около 350 мутаций 

этого гена, ассоциированных с различными проявлениями 
заболевания. В дополнение к классическим признакам (мик-
ротромбоцитопения, экзема и рецидивирующие инфекции) 
от 26 до 72% пациентов, по данным различных исследований, 
имеют АИН, включая аутоиммунную гемолитическую анемию 
(30–85% в структуре АИН), аутоиммунную тромбоцитопению 
(15–32%), нейтропении (2–25%), артрит (3–52%), васкулит 
(2–29%), заболевания почек (1,8–35%) и ВЗК (3–9%) [38]. 
Интересно, что у 16,6–25% пациентов с первоначальным 
диагнозом ВЗК была выявлена мутация, ответственная за 
развитие данного синдрома [39, 40]. В этой группе пациентов 
имеются единичные наблюдения СКВ, дерматомиозита, 
увеита, АИГ [41, 42]. У 13–20% пациентов с синдромом Вис-
котта–Олдрича описано также возникновение АИН (чаще 
всего – аутоиммунных цитопений) после трансплантации 
гемопоэтических стволовых клеток [38]. Наличие АИН до 
трансплантации не повышает риска посттрансплантационных 
нарушений.  

От 1 до 10% больных ПИД – это пациенты с дефицитом 
различных компонентов комплемента [43]. Клинические про-
явления наследственных дефектов системы комплемента 
разнообразны и включают наряду с повышенной восприим-
чивостью к инфекциям и различные АИН. В литературе 
имеются многочисленные указания на ассоциацию с врож-
денной гипокомплементемией не только СКВ (чаще с юве-
нильным началом), но и дерматомиозита, геморрагического 
васкулита, ЮИА, гломерулонефрита, атипичного гемоли-
тико-уремического синдрома и ангионевротического отека 
[43, 44]. Дефицит ранних компонентов классического пути 
(C1q, C1r, C1s, C2 и C4) приводит главным образом к АИН, 
тогда как при дефиците C3 и его регуляторов (факторов H и 
I) характерно наличие как тяжелых рецидивирующих бакте-
риальных инфекций, так и АИН [43].  Чаще всего АИН 
встречаются у пациентов с различными мутациями, приво-
дящими к дефициту C1q. M. Stegert и соавт. [45] проанали-
зировали результаты обследования 71 пациента с C1q-дефи-
цитом: 55% из них соответствовали критериям СКВ, еще у 
22,5% был люпус-подобный синдром и только 7% не имели 
АИН. У 75% пациентов с полным дефицитом C4 наряду с 
СКВ описаны гранулематоз Вегенера, геморрагический вас-
кулит, IgA-нефропатия [43, 44]. Самая низкая частота ауто-
иммунных заболеваний (10–42%) наблюдается у пациентов 
с С2-дефицитом [43]. 

В 2006 г. D. McGonagle и M.F. McDermott [46] представили 
концепцию «модели иммунологического континуума», пе-
реосмыслив существовавшую длительное время традиционную 
дихотомию между аутоиммунитетом и аутовоспалением, и 
предложили модель, в которой врожденная и адаптивная 
иммунная дисрегуляция могут существовать одновременно, 
что отражает более тонкое понимание иммунных нарушений. 
В литературе описаны возможные варианты сочетания мо-
ногенных интерферонопатий с аутоиммунными проявлениями 
[47]. Дальнейшие исследования, в том числе при таком 
исходно «классическом» аутоиммунном заболевании, как 
СКВ, демонстрируют возможность сочетанных проявлений 
аутоиммунных заболеваний, аутовоспаления и иммуноде-
фицита [48]. СКВ и ПИД имеют общую генетическую пред-
расположенность и клинические проявления, а такие ауто-
воспалительные механизмы, как активация инфламмасом и 
интерферонопатии, играют существенную роль в патогенезе 
СКВ, иллюстрируя положение этого заболевания на пере-
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крестке нарушений иммунной регуляции [48]. Распознавание 
различных клинических проявлений СКВ и ее имитаторов 
среди ПИД, что в первую очередь касается пациентов с раз-
личными аутоиммунными цитопениями, семейными случаями 
СКВ, неполной СКВ, может иметь решающее значение для 
точной диагностики и целенаправленной терапии. 

Таким образом, в настоящее время благодаря много-
численным исследованиям установлено, что аутоиммунные 
заболевания, как системные, так и органоспецифические, 
можно отнести к важным клиническим проявлениям широ-
кого круга ПИД. Патогенез нарушения иммунной регуляции 
и формирования АИН при ПИД сложен и зависит от лежащего 

в их основе генетического дефекта и его воздействия на им-
мунную систему. Аутоиммунные заболевания, которые про-
являются в раннем возрасте, особенно у мальчиков, нередко 
дебютируют с цитопений, характеризуются мультисистемным 
поражением, семейной отягощенностью, рефрактерным 
течением. У таких больных нередко выявляются рецидиви-
рующие, тяжелые или атипичные инфекции, и они обяза-
тельно должны быть обследованы на ПИД. Современная 
диагностическая база и совершенствующиеся генетические 
исследования могут помочь не только лучшему пониманию 
ПИД и иммунного ответа человека, но и выбору оптимальной 
таргетной терапии для этой группы пациентов.
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