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Первичные иммунодефициты (ПИД) или 
врожденные ошибки иммунитета

• ПИД- наследственное заболевание
• Ребенок с ПИД может родиться у здоровых родителей в 

результате случайной мутации в гене, значимом для работы 
имунной системы

• Частота встречаемости от  1:6000 до 1: 100 000 населения
• Распространенность ПИД в популяции не менее 8-10 человек на 

100 000 населения
• Дебют в любом возрасте                 



• комбинированные Т- и В- клеточные иммунодефициты

• чётко определённые синдромы с иммунодефицитами

• дефицит антителообразования

• заболевания с иммунной дисрегуляцией

• врождённые пороки фагоцитов

• дефекты врождённого иммунитета

• аутовоспалительные заболевания

• дефекты комплемента

• фенокопии ПИДС вызванные соматическими мутациями

Более 430 заболеваний распределены по 10 
группам

The 2017 IUIS Phenotypic Classification for Primary Immunodeficiencies. Journal of Clinical Immunology (2018) 38:129–143



Регистр:
• Единственный способ для сбора и накопления информации по 

редким заболеваниям
• Регистр Европейского общества ПИДС существует с 2004 г.  И 

содержит данные  о  28 тыс. пациентов
• В РФ под эгидой Национальной ассоциации экспертов в области 

первичных иммунодефицитов  регистр создан в 2017г.
• В настоящее время внесены данные 5 583 тыс. пациентов из 58 

регионов
• Должно быть не менее 12-14 тыс.
• Большинство остается не диагностированным



Педиатрия сегодня № 2 (27) 2023
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TREC и KREC – маркеры недавно иммигрировавших 
на периферию Т- и В- лимфоцитов

• TREC и KREC являются кольцевыми ДНК-
структурами и образуются как побочный продукт 
формирования специфических рецепторов T- и B-
лимфоцитов.

• Снижение уровня TREC и KREC является 
косвенным отражением лимфопении и нарушения 
созревания T- и/или B-лимфоцитов, 
сопровождающих целый ряд иммунодефицитных
состояний.



Созревание B‐клеточного рецептора и KREC
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В каких случаях проводят 
исследование TREC и KREC для 
диагностики иммунодефицитов:

• расширенный неонатальный скрининг на первичные 
иммунодефициты (ПИД) и тяжелые комбинированные 
иммунодефициты (ТКИН);

• диагностика иммунодефицитных состояний различного 
генеза;

• оценка функциональной способности клеточного и 
гуморального иммунитета, в том числе после 
иммуносупрессии.



Какой материал 
используется?

•Биоматериал –
цельная кровь                        
( с К 2  ЭДТА)

•Сухая капля крови



Внутренний 
контроль – фрагмент 
гена АLB человека:

• Исключение 
ложно‐
положительных 
результатов 

• Оценка 
эффективности 
экстракции НК

Мультиплексная 
количественная ПЦР

KRECKREC

ALBALB
TRECTRECFam/Green

Joe/Hex/VIC/
Yellow

Rox/Orange

Дизайн тест‐системы

Мишени для подбора праймеров и флуоресцентно‐меченых зондов

Каналы детекции сигнала

Материал для исследования: 
цельная кровь и сухие пятна крови

Калибраторы: линеаризованные плазмиды, содержащие 
целевые фрагменты, с известной концентрацией

Способ экстракции НК:
Ручной – «РИБО‐преп», ФБУН ЦНИИ Эпидемиологии



2022 г. 2023г. 2024г.

Всего  
пациентов: 56 22 30

из них 
мальчиков 33 17 19

из них девочек 23 5 11

их них до 1 года 12 8 13

Ср. возраст 6 4 5
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За 2022-2024гг. 
было обследовано 
106 пациентов из 
них у 16 было 
обнаружено 
снижение 
количество TREC 
/ KREC, что 
составило 14,8 %
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Доля обнаруженных ПИД  
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Пациент С., 2 мес на момент  исследования
(дата рождения сентябрь 2023г.)

В анамнезе: ХБП5 ( перитонеальный диализ), гидроцефалия             
(установка перитонеального шунта, несколько эпизодов 
шунтинфекции, диализный перитонит), судорожный синдром, 
установка гастростомы.
На момент взятия биоматериала находился на стационарном 
лечении в отделении ОАР.
Смерть на 10 месяце жизни.

TREC – 29,72 (при норме 0-1год >200)
KREC – 74,57 ( Норма 0-1 год >250) 



Наши 
результаты 
исследования:

• - результат от 29.11.2023г. не 
принят во внимание

• В дальнейшем значительное 
ухудшение  состояния

• Дважды перитонит 
• Дважды замена шунт системы
• Сепсис ( все виды 

госпитальной инфекции)
• Резкое падение уровня 

альбумина и невозможность 
его восполнения

• Вспомнили наш результат 
• Начали давать 

иммуноглобулин…..но



Трудности которые мы 
преодолеваем:

• Расширенный перинатальный скрининг-
результаты «серой зоны»?

• У МО нет возможности выполнять это 
исследование в системе ОМС ( нет в 
территориальной программе)

• Высокая стоимость теста (для родителей)



Хоть человеческая жизнь дороже всего на свете, 
но мы всегда поступаем так, словно в мире 
существует нечто ещё более ценное, чем 
человеческая жизнь… Но что?..

«Ночной полёт»
Антуан де Сент Экзюпери



Спасибо за внимание


