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ВВЕДЕНИЕ
В этой брошюре описываются клинические проявления первичных 
иммунодефицитов (ПИД) у пациентов, направленных к гастроэнтерологу 
в связи с неспецифическими симптомами заболеваний желудочно-
кишечного тракта (ЖКТ). В ней также приведены клинические 
признаки, которые могут свидетельствовать о наличии ПИД, а 
также о необходимости контроля состояния больного со стороны 
мультидисциплинарной группы.

Первичные иммунодефициты (ПИД) - это редкие заболевания, которые 
возникают при отсутствии или нарушении функций компонентов 
иммунной системы, что делает пациентов с ПИД более восприимчивыми к 
потенциально опасным для жизни инфекциям.

Клинические признаки ПИД часто предполагают множество потенциальных 
диагнозов. Таких пациентов могут направить к гастроэнтерологу по поводу 
специфических и неспецифических симптомов заболеваний желудочно-
кишечного тракта, в том числе рецидивирующих инфекций и колита.
Врач может выявить у пациента ПИД и обеспечить своевременную 
диагностику, что позволит начать профилактическую терапию и свести к 
минимуму влияние ПИД.

В следующих разделах рассматриваются различные клинические 
проявления ПИД, а также признаки, которые могут свидетельствовать 
о наличии ПИД. Кроме того, в них приводятся стратегии контроля 
заболевания, включая создание мультидисциплинарной группы.
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ПИД ВСТРЕЧАЕТСЯ НЕ ТОЛЬКО У ДЕТЕЙ
На сегодняшний день идентифицировано более 400 различных ПИД, 
при этом отдельные их виды встречаются достаточно редко (например, 
тяжёлая комбинированная иммунная недостаточность), в то время как 
другие довольно распространены (например, селективный дефицит 
иммуноглобулина А). Считается, что около трети ПИД сопровождаются 
поражениями желудочно-кишечного тракта1.

Наиболее тяжелые формы ПИД диагностируются в детском возрасте. Тем 
не менее, другие формы ПИД часто выявляют в зрелом возрасте из-за 
их позднего начала или неверной диагностики ранее. ПИД могут иметь 
различные клинические проявления, степень тяжести которых может 
быть от относительно лёгкой до опасной для жизни. Некоторые из них 
со временем развиваются и прогрессируют, и речь уже идет о поздних 
проявлениях или осложнениях. У многих пациентов подтверждение диагноза  
ПИД занимает несколько лет, в течение которых они, как правило, успевают 
пройти несколько курсов противомикробных препаратов. 

Люди с ПИД более восприимчивы к инфекциям, аллергиям, аутоиммунным 
заболеваниям, злокачественным опухолям и осложнениям инфекций 
и воспаления. Проявления ПИД носят относительно неспецифический 
характер, в связи с чем пациенты обращаются к терапевту с целым рядом 
хронических симптомов.

ПРИЗНАКИ ПИД СО СТОРОНЫ ЖЕЛУДОЧНО-
КИШЕЧНОГО ТРАКТА
ПИД часто напоминает заболевания ЖКТ, поэтому при наличии нетипичных 
симптомов, особенно у младенцев или детей, и при отсутствии ответа на 
обычную терапию можно заподозрить ПИД2.

К типичным ЖК симптомам у пациентов с ПИД относятся: продолжительная 
или рецидивирующая диарея, язвы во рту, воспаление десен, вздутие 
живота, кровь в стуле, боли в животе, воспалительное заболевание 
кишечкниа, заболевания печени и язвы прямой кишки. Отставание в 
физическом развитии у младенцев, и потеря веса у подростков могут 
указывать на неправильно леченный ПИД с поражением ЖКТ.

1	Hartono S, et al. Gastrointestinal disorders associated with primary immunodeficiency diseases.  
Clin Rev Allergy Immunol 2018; Epub ahead of print

2	Nazi N, Ladomenou F. Gastrointestinal manifestations of primary immune deficiencies in children.  
Int Rev Immunol 2018; 37:111-8
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3	Al-Muhen SZ. Gastrointestinal and hepatic manifestations of primary immune deficiency diseases. 
Saudi J Gastroenterol 2010;16:66-74

4	Al-Muhsen SZ. Gastrointestinal and hepatic manifestations of primary immune deficiency diseases. 
Saudi J Gastroenterol 2010;16:66-74.

В таблице ниже приведены основные симптомы со стороны ЖКТ, 
позволяющие гастроэнтерологу заподозрить наличие у пациента ПИД3.

ПРОЯВЛЕНИЯ ПИД СО СТОРОНЫ ЖЕЛУДОЧНО-
КИШЕЧНОГО ТРАКТА4

Проявления со стороны ЖКТ Вероятный вид ПИД

Колит и гепатит (ЦМВ), кандидоз, 
хроническая диарея, РТПХ
Симптомы могут наблюдаться с рождения

Тяжёлая комбинированная 
иммунная недостаточность 
(ТКИН)

Диарея, гепатоспленомегалия, 
эозинофильная энтеропатия

Синдром Оменна

Гепатит (аутоиммунный, токсический), 
диарея, колит и гепатит (ЦМВ), кандидоз

Недостаточность 
аденозиндезаминазы 

Затяжная диарея (Cryptosporidium), 
прогрессирующая болезнь печени, 
склерозирующий холангит, колит и гепатит 
(ЦМВ), кандидоз

Дефицит молекул MHC 
II типа (Синдром голых 
лимфоцитов)

Язвы полости рта, диарея (Cryptosporidium), 
прогрессирующая болезнь печени, 
склерозирующий холангит, мальабсорбция

Гипер-IgМ синдром

Диарея (Giardia lamblia), целиакия, узловая 
лимфоидная гиперплазия

Селективный дефицит IgA

Острая и хроническая диарея, 
мальабсорбция

X-сцепленная 
агаммаглобулинемия

Диарея (Giardia lamblia), нодулярная 
лимфоидная гиперплазия, атрофия 
ворсинок, неинфекционный колит, 
злокачественная анемия, прогрессирующая 
болезнь печени

Общая вариабельная 
иммунная недостаточность 
(ОВИН)

Колит, кровавая диарея, эозинофильная 
энтеропатия, лимфома, мальабсорбция

Синдром Вискотта-Олдрича
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ПРОЯВЛЕНИЯ ПИД СО СТОРОНЫ ЖЕЛУДОЧНО-
КИШЕЧНОГО ТРАКТА4

Проявления со стороны ЖКТ Вероятная форма ПИД

Периодонтит, абсцессы печени, 
эозинофильная энтеропатия

Гипер-IgE синдром

Кандидоз пищевода Хронический кандидоз кожи 
и слизистых 

Веноокклюзионная болезнь печени, 
гепатоспленомегалия

Веноокклюзионная болезнь 
печени с иммунодефицитом

Тяжелая энтеропатия, тяжелая хроническая 
диарея, мальабсорбция, отставание в 
физическом развитии

Х-сцепленный синдром 
иммунной дисрегуляции, 
полиэндокринопатии и 
энтеропатии (IPEX)

Гранулематозный колит Синдром Германского-
Пудлака

Фульминантная печёночная 
недостаточность, вызванная ВЭБ, 
гепатоспленомегалия, лимфома

X-сцепленный 
лимфопролиферативный 
синдром

Язвы полости рта, пищеводная дискинезия, 
обструкция привратника, тонкокишечная 
непроходимость, колит, перианальные 
свищи и абсцессы, гепатит, абсцессы 
печени

Хроническая 
гранулематозная болезнь 
(ХГБ)

Омфалит, периодонтит, перианальные язвы Дефицит адгезии 
лейкоцитов

Недостаточность ферментов поджелудочной 
железы, диарея, мальабсорбция

Синдром Швахмана-
Даймонда

Сальмонеллёз, микобактериальные 
абсцессы печени и селезёнки

Дефект цепи рецептора 
ИФН-γ и ИЛ-12 (МПМИ)

Перитонит, боли в животе Периодические синдромы

НАД - недостаточность аденозиндезаминазы; ЦМВ - цитомегаловирус; ВЭБ - вирус 
Эпштейна-Барр; РТПХ - реакция «трансплантат против хозяина»; ГКГС - главный комплекс 
гистосовместимости; НВК -  неинфекционное воспаление кишечника; МПМИ - менделевская 
предрасположенность к микобактериальным инфекциям.
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ПРОЯВЛЕНИЯ ПИД СО СТОРОНЫ ЖЕЛУДОЧНО-
КИШЕЧНОГО ТРАКТА4

Болезнь Крона Синдром Блау

Отек стенки кишки, сильные боли в животе Наследственный 
ангионевротический отёк
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ПОСТАНОВКА ДИАГНОЗА ПИД
Первоначальное обследование, проводимое в учреждениях первичного 
звена, должно включать в себя анализ крови с лейкоцитарной формулой 
и определение уровня иммуноглобулинов IgA, IgM, IgG и IgE. В случае 
рецидивирующих инфекций лёгких следует назначить компьютерную 
томографию для оценки степени вовлеченности легких. Необходимо 
проверить наличие признаков аутоиммунных заболеваний.

Обследование ЖКТ должно включать физикальный осмотр для выявления 
язв полости рта или анальной области, жидкости в брюшной полости или 
болезненности живота, увеличения или болезненности печени и селезенки. 
Необходимо назначить анализ крови для диагностики кишечного 
кровотечения или воспаления. Для выявления воспаления и инфекций 
следует провести анализ кала или видеокапсульную эндоскопию; биопсию 
печени или кишечника; гастроскопию/колоноскопию для оценки состояния 
слизистых оболочек. Для постановки диагноза может потребоваться 
привлечение дополнительных специалистов, как правило, иммунолога, 
а также специалиста по инфекционным заболеваниям или гематолога. 
Ключевой момент - исключить злокачественные заболевания кроветворной 
системы.
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ИНФЕКЦИЯ/
ЗАБОЛЕВАНИЕ СТАНДАРТНЫЕ МЕТОДЫ ЛЕЧЕНИЯ

Бактериальные инфекции Такое же, как и для пациентов без ПИД, 
однако могут потребоваться более 
длительные курсы антибиотиков и 
тщательное наблюдение за состоянием 
пациента

Лямблиоз Метронидазол (может потребоваться 
несколько курсов в зависимости от формы 
ПИД)
Терапия стероидами; длительная терапия не 
рекомендуется
Может быть рассмотрено назначение других 
иммуносупрессантов, в том числе 6-МП 
или AZA в дополнение к антимикробному 
препарату, а также кратковременное 
увеличение доз заместительной терапии IgG

Колит Кортикостероиды, 5-аминосалициловая 
кислота, 6-МП, AZA или биологические 
агенты (например, анти-ФНО)

Бессимптомные пациенты 
с дефицитом IgG и 
симптомами со стороны 
ЖКТ

Такое же, как и для пациентов без ПИД, 
однако требуется мониторинг на предмет 
прогрессирования ОВИН

Хроническая 
энтеровирусная диарея

Есть опыт введения (в том числе 
внутрижелудочково) высоких доз IgG при 
выраженной пангипогаммаглобулинемии или 
агаммаглобулинемии (например, болезни 
Брутона) 

УХОД ЗА ПАЦИЕНТАМИ С ПИД
Общепринятые стратегии ведения пациентов с симптомами со стороны 
ЖКТ, обусловленными ПИД, приведены в таблице ниже.

6-МП - 6-меркаптопурин; AZA – азатиоприн; ОВИН – общая вариабельная иммунная 
недостаточность; ФНО - фактор некроза опухолей
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Пациентам с ПИД следует дать диетические рекомендации, в том числе 
по коррекции питания (например, исключение глютена) и по рациону во 
время профилактического приема антибиотиков. Можно также рассмотреть 
необходимость терапии для поддержки микрофлоры кишечника. Пациенты 
с ПИД более склонны к пищевым отравлениям, чем люди без ПИД, и 
им рекомендуется назначать диету с низким содержанием бактерий 
(предоставлять информацию о продуктах повышенного риска и о том, чем 
их можно заменить)5.

СОЗДАНИЕ МУЛЬТИДИСЦИПЛИНАРНОЙ 
ГРУППЫ ДЛЯ ПАЦИЕНТОВ С ПИД И 
СОПУТСТВУЮЩИМИ ЗАБОЛЕВАНИЯМИ 
У пациентов с ПИД могут наблюдаться нарушения обмена веществ (в том 
числе гиперхолестеринемия и сахарный диабет), которые могут потребовать 
привлечения дополнительных врачей-специалистов. Определенный риск 
связан с терапией внутривенным иммуноглобулином, например, риск 
застойной сердечной недостаточности или гемолитической анемии, что 
может потребовать привлечения кардиолога и гематолога.

Пациенты с ПИД более уязвимы к развитию злокачественных 
новообразований, особенно рака желудка (в частности, у пациентов 
с ОВИН) и лимфомы. Возможно, потребуется включить в состав 
мультидисциплинарной группы онколога. При необходимости можно 
направить пациентов с ПИД к другим специалистам или в центры, 
специализирующиеся на лечении пациентов с ПИД.

ПИД: РУКОВОДСТВО ДЛЯ 
ГАСТРОЭНТЕРОЛОГОВ
•	Считается, что около трети   ПИД сопровождаются поражениями 

желудочно-кишечного тракта.
•	Пациенты с неспецифическими состояниями могут быть направлены к 

гастроэнтерологу, который может заподозрить наличие ПИД на основании 
различных клинических признаков. 

5	Lund BM, O’Brien SJ. The occurrence and prevention of foodborne disease in vulnerable people. 
Foodborne Pathog Dis 2011;8:961-73
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•	К типичным симптомам со стороны ЖКТ у пациентов с ПИД относятся: 
продолжительная или рецидивирующая диарея, язвы во рту, воспаление 
десен, вздутие, кровь в стуле, боли в животе, воспалительное заболевания 
кишечника, заболевания печени и язвы прямой кишки.

•	Отставание в физическом развитии у младенцев, и потеря веса у 
подростков могут указывать на неправильно леченный ПИД с поражением 
ЖКТ.

•	Аутоиммунные и/или воспалительные заболевания желудочно-кишечного 
тракта могут возникать на протяжении всей жизни пациента.

•	Пациентам с ПИД может потребоваться помощь целого ряда специалистов 
в зависимости от индивидуальных симптомов и пораженных органов.
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ДОПОЛНИТЕЛЬНАЯ ИНФОРМАЦИЯ И 
ПОДДЕРЖКА 
Эта брошюра была подготовлена Международной организацией 
пациентов с первичными иммунодефицитами (IPOPI).
В этой серии выпускаются и другие брошюры.
Дополнительная информация и подробные сведения об организациях 
пациентов с ПИД в 67 странах мира представлена на сайте 
 www.ipopi.org.

ПЕРВИЧНЫЕ ИММУНОДЕФИЦИТЫ

При образовательной поддержке компании Takeda.

Переведено на русский язык при поддержке компании Octapharma

Этот текст был переведен организацией, не относящейся к IPOPI. 
Были приложены все усилия для обеспечения качества перевода, но 
IPOPI не гарантирует точность, надежность или актуальность любой 
переведенной информации, и не несет ответственности за любые 
последствия, связанные с доверием к точности, надежности или 
актуальности этой информации.


