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Основной: Тяжелый комбинированный иммнодефицит (мутация IL2RG в гомозиготном 
состоянии. нvклеотидная замена с.555 C-G.) 
Осложнения: Сепсис, смешанной этиологии (грибково-бактериальной), подострое 

течение с полиорганным поражением. Хроническая двусторонняя пневмония долевая с 

r-.mожественными бронхоэктазами, диффузным пневмофиброзом, обострение 

Левосторонний тотальный пневмоторакс. ХДН 2 ст. Вторичная легочная гипертензия 1 ст. 

Кандидозный стоматит.. Трофические язвы кожи крестцовой области и зоны 

промежности. Эрозивный баланопостит. Гепатолиенальный синдром. Реактивный 

панкреатит. Вторичный синдром нарушенного , • кишечного всасывания. 

Симптоматическая анемия, тромбодитопения тяжелой степени. Миокардиодистрофия 

стойкая, НК 2А ст. Тяжелая (до кахексии) белково-энергетическая недостаточность, 

смешанной этиологии, r.Jогредиентное теqение. 

Сопvтствующий: Риновирусная инфекция. Хроническая микст - ВПГ. ЦМВ инфекдия. 
персистирующее течение. Метафизарный фиброзный дефект правой плечевой кости 
(уточнение при возможности биопсии). Пупочная грыжа. 

Анамнез: 
Ребенок от 2 беременности, 2 срочных родов путем кесарева сечения. Угроза прерывания 
в 22 недели, ринит. ОРВИ в 32 недели, отеки беременных. Масса тела при рождении 4220, 
длина 52 см. Пуповина отпала на 7 сутки. Пупочная рана без особенностей. Привит БЦЖ 
в роддоме. На грудном вскармливании до 2-х месяцев., далее смесь Малютка. В 3 месяца 



выявлено снижение гемоглобина до 102г/л, получал препараты железа ( ферум-лек). В " 

первые 3 мес. - без патологии: НСГ, невролог, ортопед, педиатр, кардиолог, окулист. В 4 
мес. - тендеIЩИЯ к лейкопении, анемия средней степени тяжести, нормохромная ; 
уратурия. С раннего возраста ( с 4 мес) у ребенка периодически отмечались высьшания 
на коже (описываются как папулезные, папулезно-везикулезные, эпизодически с 
мокнутием и гнойным содержимым) , интерпретировались под разными диагнозами: 
аллергический дерматит, реакция на укусы насекомых, крапивница, стрептодермия, 
пиодермия ; динам:ического наблюдения у дерматолога, аллерголога не бьшо, лечение 
проводилось местными антисептическими средствами. Отмечалось рецидивирующее 
течение стоматита. Привит по возрасту, реакций на вmщинацmо не отмечалось. 

До года перенес 3 раза ОРВИ, течение без осложнений, в 8 мес. - гнойный конъюнктивит. 
В год сохранялась легкая анемия, моноцитоз. В 2 г.2 мес - ротовирусная инфекция без 
осложнений. В 3 г.3 мес. - атопический дерматит?; 19.06.13 г. - в клиническом анализе 
крови - лейкоцитоз до 17,1 Г/л, эl 7%, п/я 2%, 61 %, с/я 22%, л30%, мб%, СОЭ 8 мм в час. -
через 3 дня- стрептодермия распространённая. В динамике нарастание лейкоцитоза 
нейтрофилёза, СОЭ. В ноябре 2013 ,переехали в Бурятию, там ухудшение кожного 
синдрома (со слов стрептодермия, сведений в Фl 12-у нет, за медицинской помощью не 
обращались). Со слов мамы в январе 2014 перенесли герпетическую инфекцию с 
распространенным поражением в области шеи, лечились в стационаре, вьшиска в Ф 112 у 
отсутствует 

В феврале 2014 г. по апрель 2014 г. т- стац. лечение в ДРКБ Бурятия - Буллезный 
эпидермолиз, тяжелый с полиорганной недостаточностью Острая почечная 
недостаточность. Правосторонняя верхнедолевая пневмония, тяжелой степени. Анемия 
тяжелой степени. Гипотрофия 2 степени. Не исключен синдром Лайелла?, септический 
процесс? (из ран St.aureus, P,aeruginosa). КТ - пневмофиброз s2, верхней доли справа и S9 
нижней доли слева. Гепатоспленомегалия. Был проведен селективный скрининг на 
наследственные заболевания - проба на белок, проба Фелинrа, проба Легаля, проба с 2,4 -
ДНФГ на кетокислоты, проба на цистин, гомоцистин, гомогентизиновую кислоту, 
Бенедикта - отриц. Выписка ребеш<:а отправлялась в РДКБ г. Москва - заочное 
заключение - возмож1щ у данного ребенка таксика-эпидермальный некролиз, были даны 
общие рекомендации по ведению. После вьшиски по всему телу множественные 
рубцовые изменения, местами келоидного характера, деформация ушных раковин 
рубцового характера с изменением хрящей, со слов эпизоды высыпаний на коже, эпизоды 
стоматита. В динамике сохранялась эозинофилия 11 %, лейкоцитоз, СОЭ до 18 мм в час. 
Вернулся из Бурятии летом 2015 г. В феврале 2016 года- бронхит, лечение fu\,[булаторно. 
Со слов мамы течение бронхита затяжное, ребенок практически постоянно кашлял; 
отмечались эпизоды повышения температуры до фебрильных цифр. Рентген снимок 
сделан впервые в июне, с учетом выявленных изменений был госпитализирован в 
стационар по месту жительства ( г. Находка) - вьшиска отсутствует и через два дня 
переведен в КДКД №1 

С 12.06 по 22.07.16 r лечение в КДКБ №1 ЭХО 2 с диагнозом. - Правосторонняя 
острая деструктивная иневмония, легочно-плевральная форма, гнойный плеврит на фоне 
ХНЗЛ; хронического ателектаза С2 средней и нижней доли справа с исходом в 
пневмосклероз, цилиндрические бронхоэктазы СЗ средней и нижней доли справа. 
Хроническая сердечно-легочная недостаточность. Гепатолненальный синдром. Язвы 
задней стенки глотки. Хроническая микст-герпетическая инфекция. Генерализованная 
вирусно-бактериальная, грибковая инфекция. Вторичная иммунная недостаточность. 
Первичный иммунодефицит? Из ТБД высев Сандида альбиканс, чувствительна к 
амфотерицину , из зева высев синегнойной палочки. ВИЧ - отриц. Проводwюсь 
и.м.,,1,1у1-юлогическое обследование в неполтюм обмме - от 29.06.16 СДЗ-51%( 3.32), СД4-










































