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ХУЛОСА
Мақсад. Вискотт- Олдрич синдромли беморнинг 

клиник ҳодисасини баёни.
Материал ва усуллар. Мақолада Вискотт- 

Олдрич синдромли камдан- кам учрайдиган бирламчи 
иммунтанқислик касаллиги бўлган беморнинг клиник 
таърифи келтирилган. Биз назорат ва таҳлил қилган 
пациентимиз - 15 ёшли ўғил бола, у май ойида ССВни 
болалар гематология, онкология ва клиник иммуноло-
гияси Марказида даволанган ва ушбу мақолада олин-
ган маълумотни тақдим этдик.

Натижалар ва муҳокама. Боланинг оғир ҳола-
тини, заҳарланиш синдромини кучлилилиги, лейкоци-
тоз, эритроцитларни чўкишини тезлашганини, ане-
мияни, жигар ва талоқни катталашганини, геморра-
гик синдромни кучлилигини, теридаги ўзгаришларни 
(танадаги петехиал тошмалар, маҳаллий гематома-
лар), қон таҳлилида тромбоцитопенияни назоратга 
олган ҳолда биз қуйидаги клиник ташҳисни қўйдик: 
Бирламчи иммунтанқислик, Вискотт- Олдрич син-
дроми. Генетик таҳлил WASP генининг делециясини 
намоён этди. Ҳозирги даврда томир ичига иммунгло-
булинли терапия ўтказилмоқда.

Хулоса. Вискотт- Олдрич синдромини асосий ту-
шунчалари тасвирланди ва клиник ҳолати изохланди. 
Кам учрайдиган - тромбоцитопения, дерматитнинг 
сезиларли клиник кўринишлари ва яққол инфекцион 
синдроми намоён бўлган генетик хасталик тақдим 
этилди.

Калит сўзлар: Вискотт- Олдрич синдроми, им-
мунитетнинг туғма хатолари, трмбоцитопения, 
лейкопения, ҳужайравий ва гуморал иммунтанқис-
лик, бирламчи иммунтанқислик.

SUMMARY
The aim of the study. Description of a clinical case 

of a patient with Wiskott–Aldrich syndrome.
Material and methods of research. The work pres-

ents a rare clinical case of a patient with primary im-
munodeficiency – with Wiskott-Aldrich syndrome. In this 
article we present our own analysis and observation of a 
boy’s child aged 15 years, who was being treated at the 
Center for Pediatric Hematology, Oncology and Clinical 
Immunology of the Ministry of Health of the Republic of 
Uzbekistan in May.

Results and discussion. Taking into account the se-
verity of the child’s condition, severe intoxication syn-
drome, leukocytosis, accelerated ESR, anemia, hepasple-
nomegaly, severe hemorrhagic syndrome, skin (abundant 
petechial rash throughout the body, hematomas in some 
places), thrombocytopenia in blood tests, according to 
vital indications, a clinical diagnosis was established: 
Primary immunodeficiency, Wiskott-Aldrich syndrome. 
Genetic analysis revealed a deletion of the WASP gene. 
Currently, intravenous immunoglobulin therapy is con-
ducted.

Conclusions. The basic concepts of the Wiskott-
Aldrich Syndrome with a subsequent clinical case are 
described. A rare genetic disease is presented, with the 
presence of pronounced clinical manifestations of der-
matitis, thrombocytopenia and infectious syndrome.

Keywords: Wiskott–Aldrich syndrome,inborn errors 
of immunity , thrombocytopenia, leukopenia, cellular and 
humoral immunodeficiency, primary immunodeficiency.

Синдром Вискотта-Олдрича – редкое генетиче-
ское заболевание, проявляющееся комбинированной 
недостаточностью гуморального и клеточного им-
мунитета. Синдром наследуется по рецессивному, 
сцепленному с Х-хромосомой типу и проявляется 

триадой признаков: хроническими рецидивирующи-
ми микробными воспалительными заболеваниями, 
геморрагическим синдромом и экземой. Впервые 
синдром был описан А. Вискотт в 1937 г., Р. Олдрич 
в 1954 г. показал, что этот синдром наследуется как 
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Х-сцепленный рецессивный признак. Частота встре-
чаемости синдрома Вискотта – Олдрича составляет 
1:250 тыс. [1,13,16,20,21,23,24]. 

Как было отмечено выше, синдром Вискотта – 
Олдрича обусловлен комбинированной недостаточ-
ностью В- и Т-лимфоцитов и характеризуется реци-
дивирующими инфекциями, экземой и тромбоцито-
пенией [1,3,7,12,15,17]. 

Известно, что синдром Вискотта – Олдрича явля-
ется Х-сцепленным рецессивным заболеванием, в ос-
нове которого лежат различные мутации в гене WASp, 
расположенном на коротком плече Х-хромосомы. 
Вследствие мутации наблюдается отсутствие выра-
ботки белка WASp либо его продукция в очень малом 
количестве (при этом функция синтезируемого белка 
нарушена) [4,6,8,11,13,15,17]. Вследствие появления 
мутации в гене, ответственном за выработку белка 
WASp, либо синтезируется дефектная форма белка, 
либо белок отсутствует полностью, в результате чего 
развиваются нарушения гемостаза и иммунитета 
[5,8,15,23,24]. Причиной развития синдрома Вискотта 
– Олдрича являются мутации гена, который кодирует 
белок синдрома Вискотта – Олдрича (БСВО, WASP – 
Wiskott – Aldrich syndrome protein), цитоплазматиче-
ский протеин, необходимый для нормального обмена 
сигналами между Т- и В-лимфоцитами [2,7,8,17,20]. 

Согласно данным клинических исследований, 
для синдрома Вискотта – Олдрича характерны ча-
стые инфекционные заболевания (вследствие ком-
бинированного нарушения иммунной защиты). Так, 
характерными являются оппортунистические инфек-
ции (вызванные условно-патогенными микроорга-
низмами) [9,10,16,20]. В связи с нарушением функ-
ционирования Т- и В-лимфоцитов у пациентов разви-
ваются инфекции, вызванные гноеродными бактери-
ями и оппортунистическими организмами, особенно 
вирусами и Pneumocystis jirovecii. Частыми являются 
инфекции, вызванные вирусом ветряной оспы и ви-
русом простого герпеса [10,12,16,18].

При этом синдроме наблюдаются кровотече-
ния (наружные и внутренние), которые возникают 
вследствие уменьшения количества тромбоцитов и 
нарушения их свертывающей функции. Такие кро-
вотечения характеризуются продолжительностью и 
рецидивирующим характером [5,11]. Первыми про-
явлениями часто являются геморрагические (обычно 
кровавый понос), а затем рецидивирующие инфек-
ции дыхательных путей, экзема и тромбоцитопения. 
Кроме того, при синдроме Вискотта – Олдрича воз-
никает экзема, которая имеет хронический рецидиви-
рующий характер [8,9,13,23,24]. 

Известны следующие критерии, характерные для 
синдрома Вискотта – Олдрича: уменьшение количе-
ства Т-клеток и их функции; повышенные уровни 
IgE и IgA; низкое содержание IgМ; низкие или нор-
мальные значения IgG; снижение цитотоксичности 
естественных киллеров и нарушенный хемотаксис 
нейтрофилов, низкий уровень тромбоцитов, измене-

ние функции лейкоцитов. Могут наблюдаться также 
частичные дефекты антител к полисахаридным анти-
генам (например, к антигенам групп крови А и В). 
Тромбоциты маленькие, с дефектами, разрушение их 
в селезенке увеличено, что ведет к тромбоцитопении. 
Для подтверждения диагноза может использоваться 
анализ мутаций [14,16]. Вследствие всего этого син-
дром Вискотта – Олдрича является первичным им-
мунодефицитным нарушением, которое включает в 
себя комбинированные нарушения как гуморального, 
так и клеточного иммунитета.

Встречаются также опухоли, особенно вирусные 
В-клеточные лимфомы (ВЭБ+) и острый лимфоб-
ластный лейкоз, который развивается почти у 10% 
пациентов в возрасте старше 10 лет [5,19,22,24]. 

Как проводится лечение cиндрома Вискотта – 
Олдрича? Это поддерживающая терапия с профи-
лактическим использованием иммуноглобулина, 
антибиотиков и ацикловира. При симптоматической 
тромбоцитопении применяют переливание тром-
боцитарной массы, в редких случаях выполняют 
спленэктомию и трансплантацию гемопоэтических 
стволовых клеток. При лечении синдрома Вискотта – 
Олдрича для предотвращения рецидивирующих бак-
териальных инфекций проводят профилактическую 
терапию антибиотиками и иммуноглобулином; для 
профилактики серьезных вирусных инфекций про-
стого герпеса используют ацикловир; при лечении ге-
моррагии осуществляют переливание тромбоцитар-
ной массы. При тяжелой тромбоцитопении возможно 
применение спленэктомии, но обычно ее избегают 
из-за увеличения риска сепсиса [6,9,11,15,16,20,24]. 
Единственным установленным способом излечения 
является трансплантация гемопоэтических стволо-
вых клеток, но генная терапия находится на стадии 
исследования. Без трансплантации большинство па-
циентов умирают к 15 годам, однако некоторые могут 
дожить до зрелого возраста.

ЦЕЛЬ ИССЛЕДОВАНИЯ
Описание клинического случая пациента с син-

дромом Вискотта – Олдрича. 
МАТЕРИАЛ И МЕТОДЫ
Описан редкий клинический случай пациен-

та с первичным иммунодефицитом – синдромом 
Вискотта – Олдрича. Заболевание проявлялось раз-
нообразными клиническими симптомами, что сопро-
вождалось различными клиническими диагнозами. 

Под наблюдением в мае 2022 года был мальчик 
в возрасте 15 лет, который находился на лечении в 
Центре детской гематологии, онкологии и клиниче-
ской иммунологии МЗ РУЗ. С этого времени ребенок 
находится на наблюдении ежемесячно. Ребенок был 
осмотрен, собран подробный анамнез. Мы посчитали 
описать и осмотр, и анамнез ребенка в следующем 
разделе. 

РЕЗУЛЬТАТЫ И ОБСУЖДЕНИЕ
Ребенок родился от молодых и здоровых родите-

лей. Неродственный брак. Житель города Ташкента. 
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Ребенок от 4-й беременности, родился в срок, есте-
ственные роды. Вакцинация практически не была 
проведена из-за страха матери. Проблемы со здо-
ровьем у ребенка начались на первом году жизни, с 
частых простудных явлений, частых ОРВИ, ларинги-
тов. Много раз получали антибиотики в/м и в/в, от-
мечались кашель, одышка, повышение температуры 
тела. После года на теле ребенка отмечались единич-
ные элементы геморрагической сыпи. Из семейного 
анамнеза: старший ребенок умер в возрасте 10 лет 
от тромбоцитопении, второй сын с детства болен 
тромбоцитопенией, находится на учете гематологов. 
Третий сын описывается в данной статье. Есть здо-
ровая девочка в семье. У родственников, родителей, 
бабушек и дедушек патология со стороны кроветвор-
ной системы не выявлена.

В мае при поступлении у ребенка отмечались 
обильные геморрагические мелкоточечные высыпа-
ния по всему телу. В стационаре отмечалось усиле-
ние геморрагического синдрома по смешанному типу 
–синячково-петехиальному. Количество тромбоци-
тов при поступлении – 25х109/л. В отношении брон-
холегочной патологии отмечалась положительная ди-
намика, однако выраженность геморрагического син-
дрома усиливалась. Ребенок осмотрен гематологами, 
выставлен диагноз: идиопатическая тромбоцитопе-
ническая пурпура, анемия I степени. Количеством 
тромбоцитов в общем анализе крови снизились до 
15х109/л. Поэтому ребенок был осмотрен имму-
нологом. Состояние ребенка оценено как тяжелое 
за счет выраженного геморрагического синдрома. 
Количество тромбоцитов в ОАК резко умеьшилось, 
по поводу чего получил переливание плазмы, пред-
низолон, тромбомассу. Учитывая тяжесть состояния 
ребенка, выраженный интоксикациооный синдром, 
лейкоцитоз, ускоренное СОЭ, анемию, гепатоспле-
номегалию, выраженный геморрагический синдром, 
по всему телу обильная петехиальная сыпь, местами 
гематомы, тромбоцитопению в анализах крови, уста-
новлен клинический диагноз: Первичный иммуноде-
фицит, синдром Вискотта – Олдрича. Иммунологом 
предложено проведение генетического анализа, 
который выявил делецию гена WASP. Выставлен 
окончательный клинический диагноз: Первичный 
иммунодефицит. Синдром Вискотта – Олдрича. 
Кровь на иммунный статус: лимфоциты 3,15х109/л, 
Т-лимфоциты CD3+ 31%, CD4+ 24%, CD8+ 9%, 
CD4+/CD8+  1,0, CD20+ 4%, CD16+ 11%, фагоцитоз 
42%. Со стороны гуморального иммунитета, выявле-
но снижение уровня IgG и IgA на фоне повышенного 
значения IgЕ. Заключение: Снижение относительно-
го количества Т-общих лимфоцитов. Иммунологом 
назначены противовирусные, противобактериальные 
и антигистаминные препараты. В настоящее время 
проводится внутривенная иммуноглобулиновая те-
рапия. Общее состояние ребенка средней тяжести по 
основному заболеванию. Имеют место анемический, 
интоксикационный, геморрагический синдромы. 

Кожные покровы бледной окраски, кожа на ощупь су-
хая, обильные геморрагические мелкоточечные пете-
хиальные высыпания по всему телу, местами гемато-
мы, элементы шелушения и микротрещены в местах 
складок. Самочувствие нормальное. Сознание ясное. 
Температура тела в пределах нормы. Мальчик пра-
вильного телосложения, пониженного питания, фи-
зически не развит. Симптом поколачивания отрица-
тельный с обеих сторон. Живот мягкий, при пальпа-
ции безболезненный. Стул кашицеобразный, желтого 
цвета. Мочеиспускание свободное, безболезненное.

ВЫВОДЫ
В статье описаны основные понятия синдрома 

Вискотта – Олдрича с последующей демонстрацией 
ребенка, который ранее описан профессором А.А. 
Исмаиловой. Отдаленный прогноз у данного боль-
ного сомнительный, мы знаем, что определенный 
эффект может быть от трансплантации костного моз-
га. Известно, что страдает выявляемость пациентов 
в раннем сроке, то есть необходима информирован-
ность врачей о первичных иммунодефицитах, скры-
вающихся под маской различных симптомов. 
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