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IPEX-������� (immune dysregulation, polyendocrinopathy, enteropathy, X-linked syndrome) — 	
��
 �������
 �-��
��
�
 �����������
 
� ����� �
������� ������
����	��, ����������
 � ��	���
�� � �
�� FOXP3, 
��� ����� �������� ���	�� 	����������� ��
 �-�
���
	����� 
�������	��. ! ��	��
�
�� �����������
 ������� ���" �������� ����#
��
 ���������
 CD25+CD4+-�-�
���
	����� �������	�� (TR), 
�� 
��������	" ���’���� �
�
���� ��	��
��	����� ������ �- � $-�������	��, ��������� ���� ���%����	"�
 �	��	� ���������� ��	�	��
���	-
���	� 	� ������ �����	�� ������������ ��	�������� ��	������ � ��������� � �����
��� ����#
��
� ���	���������� 	� ��	�%��	
����"��-
�� �����	
	�. ������� ��������� ���	���� IPEX-�������� � 	�����: ��	������� 
�	
����	�
, 
����������	�
 (�������� ���%
	 1-�� 	���, 
��	�������� 	��
����	), ����
��
 #���� �/�%� �������� �%������, ��
 �������� � %��"-
�� ���%�����
 ��	�������� ��	������ �%� ���-
�"����
 ����
��
 ���
��� �������. &�� �"��� ����
��
 ��#
����� (��	������� 
�	
����	�
) ��
��
�	"�
 ����	���� � 100% ������	��. 
*�%���	���� ������������ ����
�� IPEX-�������� �����	�� (�����������
 ����� ��
��	� 	��"�� �� ��������� �
�
	������ �%�	
�
��
 — 
���
�"���� �
��
������
 �
���), 6� ���
� �� �����%
�"���	� ��������� ���
��� �	����� ������ �������	���� 	�����6�.
7��
�
�� ��	�	���� ����
�� IPEX-��������, ���������� ���%�����	
�� 
���� %��� ����"����� 
�	
����	�
 %
� �������-��%���	��-
��� ����� ��	��������� ����
��
 ��#�� �������, � 	���� 	
���� �	����" ����
��
 �������� �%������ 	����� ��#�� (	�	��"�� �	����
 
������) � �	����
 �����
������
 �����������
, �
�������� �� ������ �
%�	 ��������� ���
��� (�� 2-�� ���� ��		
 ��	���), 
��� ���-
����	" �� «�’
����» ��	���
�� �
��, %��"# �
���� �
�
%���� � %��"# ����
	����� ���������. *�%���	������ ���%�����	
�� 	����� 
������� %���: �
��	���� �
��������� ����
�� ��	��������� ����
��
 ��#
����� 	� �����6
��� ���
�" �-�
���
	����� �������	�� CD4+ 
CD25+ CD127 low+, ���� ��
 IPEX-�������� �����	
��� ����
��
 �%� �����	���	" �-�
���
	����� ���	��.
IPEX-������� � �"��� ������	� ���	�
���
��� �
�
	����� �������
��
� — ��� �
��
������� �
�� FOXP3 ��
��
�� ��	��
��� ��	���
 
�.736-2;>� (Splice acceptor).
<������
��
 �������� ���������� �� ��������� =
�"����"��� �
��������. 7� ����
�
��
 �������
�" �	������ ����������� ����� %�	"���.
;�	��� ��
��
�	" ��� �����	���	" �������	� ��	
�
���.
������	 �����: ��	� ����"��� ����, �
������� ������
����	, IPEX-�������, ��	���� �
�� FOXP3, ��	������� 
�	
����	�
, �������	���.
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IPEX-syndrome (immune dysregulation, polyendocrinopathy, enteropathy, X-linked syndrome) is a severe inherited X-linked disease from the 
group of primary immunodeficiencies associated with mutations in the FOXP3 gene, which encodes a key transcription factor for T-regulatory 
lymphocytes. In the pathogenesis of the disease the main role plays disorder of maturation of CD25 + CD4 + —T-regulatory lymphocytes (TR), 
which carry out negative selection of autoreactive clones of T- and B-lymphocytes, resulting in loss of autotolerance and early development 
of multiorgan autoimmune pathology in combination with severe violation of antiviral and antibacterial immunity. The typical clinical picture of 
IPEX-syndrome is a triad: autoimmune enteropathy, endocrinopathy (diabetes mellitus type 1, autoimmune thyroiditis), skin and/or mucosal 
lesions, but any combination of autoimmune pathology or isolated organ damage is possible. At the same time, intestinal lesions (autoimmune 
enteropathy) are found in almost 100% of patients. Laboratory immunological markers of IPEX-syndrome are absent (the disease can be 
detected only by genetic testing — panel sequencing of genes), which, along with the variability of clinical manifestations, creates significant 
diagnostic difficulties.
The article presents a clinical case of IPEX-syndrome, the clinical features of which were isolated enteropathy without clinical and laboratory 
signs of autoimmune damage to other organs, as well as severe lesions of the small intestinal mucosa (total villi atrophy) and rapid disease 
progression despite late onset (during second year of life). Although immunologists associate the late onset with «soft» mutations in the gene, 
easier course and more favorable prognosis. Laboratory features of this case were: negative serological markers of autoimmune intestinal 
lesions and elevated levels of T-regulatory lymphocytes CD4 + CD25 + CD127low +, although IPEX-syndrome is characterized by a decrease 
or absence of T-regulatory cells.
IPEX-syndrome in this patient was confirmed by genetic research — sequencing of the FOXP3 gene revealed a pathogenic mutation
�. 736–2;>� (Splice acceptor).
The research was carried out in accordance with the principles of the Helsinki declaration. The informed consent of the patient was obtained 
for conducting the studies.
No conflict of interests was declared by the authors.
Key words: infants, primary immunodeficiency, IPEX-syndrome, FOXP3 gene mutations, autoimmune enteropathy, diagnosis.



Ч и т а й т е  н а с  н а  с а й т і :  h t t p : / / m e d e x p e r t . c o m . u a

ÊË²Í²×ÍÈÉ ÂÈÏÀÄÎÊ

ISSN 2663-7553   Modern pediatrics. Ukraine  2(122)/202264

������� ��
��	��
 �	������� �����-

	������� (���) �	�	
 
��	� ������-
�� ��!� ����
��� ���������� ���� ��" 

���!� �	�
	���# 
� $�������
, %� ���’
$�#�� �$ 
��&��	��
� ��"' ����� ���
!���� $�����#���� 
� �����
��' �� �
��!����	��
� �	��
�� '����' 

��������!�. *�+����� $��
���
� ���!���-
��' �	
����� " ��!�������� ����" ��
��	��
 
���, %� 
�" $���� ���"����� ���$������ �	-
�4��
�	 ��!�����
, ����
" �����&	��# 
!���� 
+���
, ���	�	
+	��# ������
�$���' �� �	�	
-
�����' ��	��� ����"���. ��� ����!�	��$�#���
 
�����4	������# !�������� � ��4��������� �$��!, 
%� $����� ��!��
�#" 
��������!� �� ��
�	���-
����" �	����!���# 
�����$�. ������������ ���-
�	� � ������$�� ��+	 4��� 
! ������������, ��!
� $ �$��������� ���+	��
� �!�	��� �������. 
8��� ��+������ " ������
������������� ��
-
��
 
� ����"��� �� �4�$������� ���!��!�#��� 
��!���� %�
� «�	������ ���������», 
!� �!�$�-
#�� �� ����������� ���, �	�4��
����� ����	
	�-
�
 �������������� �4��	+	��
 �� �!	������
 
����"��� 
� ��������� [17,23].

���������� ���
���� 4������� ���� ���
" ������	��	��������� ��$��
�, 
!� ��$����#��-
�
 ������
�! ��&!�
+	��
 ��$���� ����	�

(��
 �	�!�� 
� 
�+	 �
+!��) ���$���� �4�����! 
&���!���-!�&!����� ���!�� — �	��
����� 
����$��� ��������, ���������� �������, ����-
������ 	��	������
, ����������� �	����� ��%�. 
9������� $�����#����
 !�&	���!� $ 
�+	 ���-
��� �����!�� (����
��� �	�&�� 2 ��!�� +���
)
�/�4� ����!� 
� ��!�����
 ��	 �����&	 ��$��
-

�#�� 
! �	������ �����	�����# ���
+	��� 
�����
	�������. 8
+!� $�����#����
 !�&	�-
��!� ��+��� 4��� ����������� $ ��4���� ���-
��
	������� (*�:-���	!��
, ���������	����� 
�	����
) �4� 
	
!��� ������� �	�������� ���-
��
	������ (�	�	!������ �����
	����� IgA, 
�
+!�� !��4�������� �����
	�����, ������-
���4����	��
, ;-$�	��	�� �����������4���-
�	��
, ���
��� *��!���—<�
����, $�������� 
�����4	����� �����
	�����, IPEX-���
���, 
�������� �����������$�� �����4�, CD25 
	��-
���, ���
��� <�	��, NEMO ���
���, IL-10 

	�����, IL-10RA 
	�����, STAT5b ��%�) [17].

�� !�������� �$��! ���+	��
 !�&	���!�, 
!� 
�!�$�#�� �� ����������� � ����"��� ���, ��+�� 
��
�	��� �������, ����!� 
� ��!�����
 
���	# � 
����+	��� ���
��� ����������
��' ��!��- �� 
��!�������"���� $� ������! ���������
 	��	-
������' (���+	��
 ���!�' !�&!�), �	$�������� 

!��� �� ������ 	����� ��$���!� $�����#���-

�
 ��+	 4��� $�����!� ��$������ ��$���!�,
����� — ������ ���� ���� �� ��$����! 4��!���-
	�	��	�����' �	
���������� (�+ 
� !��	!��'),
$�����!� �	�����-���������� �� ���	�	!��-
������� ��$���!�, �
+!� ��	��
, �$��!� ����-
������������$�, 
	������ ���	����� � ��!��	�	-
�	���� [1,18]. *�
����
�� 
� ����
����� �	
����' 

������� «���������!� �� ��!�����
 �	������� 
�����
	�������» >�����	����� ������� $
�-
���’
 �!��'��, 
��� $ ��������# �4� �	��
����# 

���	"#, �	��
������ !�&!����� ���	!��
��, 
���
����� ����������
��' $ ������# ���� ����, 
����������# 	��	������"# �4� $�������� $�-
����#����
� !�&	���!� $ 
	4#��� ����
��� 
�	�&�� 2 ��!�� +���
 
�
 ��!�#�	��
 ��� 
��#�� �����
��� �����4�	�	 �����������	 �4-
��	+	��
 — ��$���	��
 ����� ������������
�� !��������� ������	��, ����	�� !����	�	���, 
�!�������� ��������$�, � ����!��
��&�� ����
-
!�� — �	�	����	 �4��	+	��
 (�	!�	��������
 
�	���).

�	�	
 ��� �
��� �$ ����!��
��&�� 
�
 

������������
 " IPEX-���
��� (immune 
dysregulation, polyendocrinopathy, enteropathy, 
X-linked syndrome; ���.: XLAAD — X-linked
autoimmunity-allergic dysregulation syndrome) — 
�
+!	 ���
!��	 ;-$�	��	�	 $�����#����
, ���-
�������	 $ ������
�� � �	�� FOXP3, 
!�� !�
�" 
!�#����� ��!��� �����!�����' 
�
 8-�	���
-
������ ���������� [4,6,14,19]. H���$� ������� 
4��$�!� 70 �����	���� ������� �	�� FOXP3.
� �����	�	$� $�����#����
 ������� ���� ��
�-
���" ������ 
���	���
��
 — ����&	��
 
�-
$������
 CD25+CD4+-8-�	���
������ ���-
������� (TR) [2]. ������
�! ��
�������� �4� 
�	������������� TR-!�����, 
!� $
����##�� 
��
’"��� �	�	!��# �����	�!������ !����� 8-
� *-����������, ��
4���"���
 ������ ������$��� 
�������	��������� �� ������ ��$����! ������-
�����' ����������' ��������' � ��"
����� $ ����-
+	��� ����&	��
� �������������� �� ����4�!-
�	��������� ������	�� [2,5,6,14].

IPEX-���
��� ���	+��� 
� ����� �����-
��� $�����#����, � ���� ������� � �����
��' 
�� �����
�� �	 ��$���	��. H���$� � �������� ��-
�	������ ������� �	�&	 200 !�������� ����
-
!�� �	�	����� ��
��	�
+	���� IPEX-���
����, 
���� ������� ���+�#��, %� ���	�� ��&��	����� 
����� $�����#����
 $����� ��%�� [2,4,19].
K	 ��
��##�� �����4	������# !�������� ���-

���, �	
��������# �4�$������# ��!����, � ���� 
����� ����������, %�
� ��!�' ����� ��� �� ���
-
��%��� ��
��	�
+	��
 
�����$� — $� �	$�����-
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���� ��4���������� �������������� �4��	+	��
 
����"���� $ IPEX-���
����� ��+	 �	 4��� $��� 
�$ 4�!� !��������� �� ������������ ������	�� 
�4� ��+����� �������� 
��4����� ��4����-
�
��� ����������, 
!�� �	 ��" ��	��������� 
����!�	�� �� �	 �������+�" � ����� ��� [9,14]. 
8��� 
�����$ ��+�� ���������� ����!� $� 
�-
������# �	�	������� 
����
+	��
 (��
��	��
 
�����	���' ������' �	�� FOXP3 &�
��� ���	��-
���� �	!�	������
 �	���), 
!	 
��	�	� ��" �4�	-
+	�� 
���������� � ���!������ �	
�����.

� 4���&���� ����"���� $�����#����
 
	4#-
��" ����
��� �	�&��� �������
 +���
. � ����-
����
+	��� �	�&�� ���
��� IPEX-���
���� 
��������&	 " �	����	����� �	���������� ��-
!����� 
��4	� [6,22,23]. 8��� ��� ������!� $ ��� 

�����$�� ��#�� ������ �	�	����	 �4��	+	��
. 
9� 
����� ���	������, ��� �	!�	������� �	��� 
�����	��� ������
 �	�� FOXP3 ��
��	�� � 4% 
����"���� ��������' ����� $ �	����	����� �	�-
��������� ��!����� 
��4	��� [20]. � ���	������ 
������� ��!�+ ����
!� ������&�������4���� 

	4#�� IPEX-���
����, 
!� ����!�	��$�#���
 
����
+��# !�������# !������# � ���$��

�� 

� ��	��������' $���4	�� ���
� �4� ��	��� 
���-
�� � �	���
� ��������
+	����� [7,24].

��
 IPEX-���
���� ����!�	���� " �
+-
!�� �	�	4�� � �	������	 �����	������
 �����-
4�, 4���&���� 
��	� ������" ����
��� �	�&��
1–2 ��!�� +���
 ��
 �
+!��� ���+	��
 	�
�-
!������ �������, 	��	������' $ �
+!�� ����-
&	��
� ����	��� �	�	�����	��
 � ���!�� !�&-
�� �� �����+	��
� 
�����, �	�	����$������� 
�	����� [3,4]. 8��� ��+������ " ��!�������� 
����� 
��������!� �� ��!�����
, "
���� 	�	!-
������ �	��
�� 
!��� �� �����
�� " �����-
��������
 ����4������ !����� !���!����� ��$-
!� [2,9]. H� 	���� ��
�����!� 
� �������������' 
�	���	!������ ���+�#�� $����������
 �����-
����	������ ��	�������, %� 
�" $���� �������� 
�����	������
 �����4� [6,9]. H���$� �����#�� 
��!�+ ��+������� $����������
 ����	���' �	��-
��' ����"���� $ IPEX-���
����� [2].

V	�	����	 ��
��	�
+	��
 IPEX-���
���� 
��!�+ ��+���	 � ����� �	
�!�-�	�	������� 
!������������
 ���’', ��!���!� " ��
�����# 
�
 
��	��������' �H�-
��������!� ���
� ��������' 
����� ��
 ��� ��������' ���������� [6,14].

��������� 	�
��
�
W! ���!��
 ���4������	� �	�	4��� ����� $�-

����#����
 ���	
	�� ������# �����4� 
����� 
$ �	�	����� ��
��	�
+	��� IPEX-���
�����. 

������� 	. ����
���
 ��
 ��� ����������, 
!�
�	�	4����� 4	$ ��!��
�	��, ��� ��$����������
������� �� 40-�� ��+�� �	�����'. ��� ����-

+	��� ���� 
����� 4�� $�
��������, ���� 
���� — 3350 �, $���� — 52 ��, ����!� $� &!���#
Y���� — 8–9 4����. ���	���� �����	$ �	 �4�
-
+	���, &�#4 �	�����
�	���, 4���!� $
�����. 
����&� 
��� — ������!� ��!�� 7 �� 5 ��!�� — 
$
�����. Z	���
����� �	
������ �����	�	+	��
 
$� 
�����# ����
��� 1-�� ��!� +���
 4���!� 
���!���. 9� ���� ���	��, ������! 4�� �� ���
-
���� ����
�������� 
� 4 ���
��� +���
, ����� 
��������� 
���&�" �����	 !����’
�	 ����!�.
9 5 ���
��� — ��������	 ��	
	��
 ���!����. 
���
�!��, 
!� ����
�� ��#�	�, ����� ��������-
�� $ 7–8 ���
���. ����
��� 1-�� ��!� +���
 
���� 
������ �� ������ �	���������� ������� ���	!��#, 
� 6 ���
��� — ����
�� �����, ��� 
	!���!� 	��-
$�
�� �	�
+!�' 
���	' �� ��	�������� ��������

�� ����. 9 �����
� 
���	' �
�� ��$ �	�	4���� �� 
�	��������� ������������� ��!������ � ���-
�	��� ��!����. ��
 ��� ��&�� 	��$�
�� 
���	' 
4���!� �� �	
���� 
������� �	 $�	������
. 
\��$�
���� ���
�� ���������� 
	������� 4��� 
�	$������� �� �����
��� ����������, ��	���-
������	 �4��	+	��
 �� ��!�����
 �	 �����
���-
�
. ������ �	 ��!��������. 9� ������� ���	��,
� 1 ��! 
����� ���� ���� 4��$�!� 10 !�.

9����	 �����&	��
 ����� 
����� �������
 
����
 1 ��!� (� ���� 1 ��! 4 ���
��) �$ !�������� 
���
��� �
+!��� 	��	��!����� — 
���	
 (�
��	 
$������	 ��

����	 ������+�	��
 $� ���$�� 
� 
12–15 ��$�� �� 
�4�), ����	!��
, ������ ���� ����, 

	��
������
, ��4�	4�����	�. ^���!� ���’
$���-
�� $�����#����
 $� $����# ���������
 — 
���-
�� ������ ���������� ����!� ��
 ��&�' !�����. 
������!� ������!� ���������$����� 
� ����	��' 
��!����, ����� � $�’
$!� $ �
+!���# ����� �	�	-
�	
	�� 
� �4�����' 
��
��' ��!����, 
	 �	�	4�-
��� ����
��� 1,5 ���
�
 (���	!����	 ��

��	��
,
����� — �	
�������	 ��

��	��
). 9� �	$�������-
�� �4��	+	��
 ��!�#�	�� ������ 4�!�	������� 
�� ������� !�&!��� ���	!��', !������������ ��-
�	!��#. � $�������� �����$�� !���� $��	"����-
���� ������	 $��+	��
 ����
 �	�����4���
(91–105 �/�) �� 	���������� (3,1×1012 — 
3,4×1012), �
�� 	��$�
 ��
��%	��
 !���!���� �	�-
!������ 
� 18,8×109 �$ $����� ������� ����� 
(�����!�

	��� �	�������� — 28%, #�� — 2%)
� &��
!���� ���
���
 	���������� (_<\) 
�
17 ��/��
, ���	�� ����4������ �� 	�$�����-
��� — �����. ^���������� �����$ !���� � 
�����-
��: �-�	�!������ 4���! (�Z^) — 257,72 ��/� 
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(����� — <6), ��&� ��������$��� ��!�$��!� — 
� �	+�� �����, ���!���������� — 1,42 ��/�� 
(����� — <0,5 ��/��); �	$����	 ��
��%	��
 ��-
������' ���4� �� ����
 ����������������	��$�, 
��������	'�	��
, ����!���"��
; ��&� ��!�$��!� 
($�������� 4�����4�� �� ���� ���!��', !�	������, 
�	������, ��#!�$�, ���	�� �������!����� $���$�, 
!������, ������) — � �	+�� ��!���' �����. ��
 
��� �������������� �4��	+	��
 ��
��	�� ��-
��!�� ���	�� $��������� IgE � ��������� !����
(961 �/� ��� ����� <60,0), ��&� ������������ ��-
!�$��!� 4��� � �	+�� �����.

>��!	�� �	���!�': ��
��	�� ��
��%	��
 ���-
�
 IgG 
� ����
��� — 128,8 <
/�� (����� — 
<12,5), ��&� ��!�$��!� (���	�� IgY 
� ����
���, 
���	�� IgG �� IgY 
� 
	$���������� �	���
�� 
����
��� �� 	�
���$����) — �����. Y������� IgE 

� !�$	'�� — <0,1 (�����), ���	�� !����$��� � 
��������� !���� — �����. 8	�� V�44����—��!� — 
�����
� ���� 22,8 �	!�/� (�����).

9� �	$��������� �9�: �������$�
 ������ 
(V=0,7 ��3), ���!�, ��
�����!�, �	��	 — �����; 
������ �	�	���' ����+���� — ����+	��� �	-
�	���$�, 
��������� �	��� !�&	���!� $ ��
!�� 
�������, �	$����	 $4���&	��
 ��$����� �	���!� 
�� 	���	������ '' ���	�����; ��
&���!��� $���$� 
�� �	�	$��!� — �����.

9 �����
� $������� ��
��%	��
 ����
 $�-
�������� IgE 
����� !������������ ��	�����-
���, ���$���	�� 
��4��	+	��
 (������� ��	�-
�����	��) — ��
���� 4���!��. ������ ��	�&	 
���
���� ���������� � ���� 1 ��! 4 ���
�� �� $���-

�$�	�� �	������� �����
	����� — ���	�-IgE-
���
��� (���� !������� ���
�� $�����#����

� 
����� �	 ������
��� $ ����!�	����� 
�
 ��"' 
����� ���). 9������������ �	�	����	 �4��	-
+	��
, ��
 
!��� 4���!� ��
�������
, ���� ���� 
����	
	��
 
��� 4 $���� ����"�� ����&	 ��
-
��	�
��� 
�����$ ��� � ���������� ���� �����.

� $�’
$!� $ ��
�$��# �� �	���!�# 
����� �	-
�	�	
	�� �� 4	$��#�	���� 
�"��, 
!�, $� $�$���-
�
� 4���!��, ���� ��!��� ����&�����. *����-
��#�� �����	��
 
���	����� ���
���� ��� 
���+������ �������� ����&	�, � ���� ����� 
4	$��!��$��� � ���4�!���
����$������, ������-
!� �	�	�	
	�� �� ��
�����
 ��"��# ����&&# �� 
4	$��������� 4	$��#�	������ !�&���.

* �4������ ��!���� 
����� ���������� ��!�-
����
: ����4�!�	������� (�	����), ����$��-
�� �	����
 ��#!�$�-��������� ��$������,
�/� ������	����
 (4���	� ����), ������	�, 
	!-
���	��$��; per os — ���4����!�, �	��	����	-
����
 (!�	��), �	��4������ �� ������������� 

�	����
. :�!�����
 
����� �	 ���� ��$����-
���� 	�	!�� (�����������
 ����+	�� 
���	

$ �
+!�� ���
����� ����������
��', ����	!-
��
 — ��
�����
 4��� �	�	��+�� $��
����, 
�-
���� ���
��+����� �������� ����, ����������-
�
 ��
�
+!� ���������
 — !��	!��
), � $�’
$!� $ 
��� 
�
 ��
���&��� �4��	+	��
 �� ��!�����
 
������!� �	�	�	
	�� 
� ���	!�����-4�!������-
�� ��

��	��
 
�
 
��	� �������� ��!� �� «�����-
��� �	
�����', �!�&	����� � ���	!�����' ��	�� �!�-

	��!� <.>. :�!’
����' HY>H �!��'��» (�� 
«��YV ��	�� �!�
	��!� <.>. :�!’
����' HY>H 
�!��'��») $ 
�����$�� «���
��� �����4���4��', 
����
��	���' �	�����	���� v	�	$�, 	!��!�$ 2 ��. $ 
��!��!�$�� 2 ��. 8
+!� 4��!���-	�	��	����� �	-

���������� (!��	!��
). �	������� �����
	��-
��� — ���	�-IgE-���
��� (?). V������$�
 ������. 
9�����!� �����-!��	������� ��$���!�. H	�	�	-
��������� ��#�	�� 4	$ �	���!�' (?)».

��
 ��� ���������$���' ���� 
����� �
+!�� 
$� ������! ���������' 3 ��. (!��	!��'), �
+!�-
�� ���
���� ����������
��', 
���	����� ���-

���� $ �	��4�������� �� 	�	!����������
����&	��
��, 
	��
������', ����!��!���'. >���
���� — 6950 � (
	����� ���� ���� — 40,8%).
9���� — 77 ��. ;�����! �’
���, ����� ���4!��, 
����+	�� �’
$��� ��������
, 
����� �	 ��
���, 
�	 ��
���, ���������� ���!����� �	 '��� (��
�-
����
 — �	�	$ ��$������������ $��
). _!��-
�� ��!���� �� ��
��� ���$��� �4����!� �����, 
4��
�, &!��� ���� (�	����	����). 8����� �!����
$����� $��+	���. ��
&!����-+������ ���&�-
��! $����� ������	��� �� ���� 
��
�!�� ����. 
>	����	����� �� �����%	�� �	���������� ���-
�������!� �	 ��
��	��. �	���	����� �������$�� —
4	$ ���4������	�. :	�	��, �	��	 — 4	$ ���4��-
����	�. x���� $����� $4���&	��� � ��$�����, 
$
����, $� ������! ����+	���� �	�	���$��, 
��������
 ���	�������$��� ������� ����"�� 
����
�	��. *�����+�	��
 — 3–4 ��$�/
�4�, 
�
��	, ��

����	 $ 
���&!��� ���$�, $������	, 
����!��� $�	4����	�	.

������ ����	
	�� !����	!��	 ��4������-
��-�������	������	 �4��	+	��
. � $��������� 
�����$� !����: �	�����4�� — 108 �/�, 	�����-
���� — 4,32×1012/�, �	����!��� — 30,4%, ���$���-
��$ (+), ���������
 (+), �	�!����� — 20,3×109/�, 
����4����� — 492×109/�; �	�!�������� ���-
����: �����!�

	��� (�/
) — 2%, �	��	���-


	��� — 30%, 	�$. (-), ��������� — 61%, ��-
������ — 7%, _<\ — 3 ��/��
. ^���������� 
�����$ !����: $�������� 4���! — 46,7 �/�, ���4�-
��� — 27,6 �/�, ��#!�$� — 4,1 �����/�, $�������� 
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4�����4�� — 8,2 �!����/�, ����������������	-
��$� — 63 �
/�, 
��
�



����
�
�����
�
 —
28 �
/�, ��+�� �������$� — 113 �
/�, !�	���-
��� — 39 �!����/�, �	������ — 5,0 �����/�, 
�Z^ — �	��������, ���!���������� —
0,2 ��/��, ���	�� 	�	!��������: !���� —
2,65 �����/�, !������ — 0,57 �����/�,
������ — 136,3 �����/�; ��!�$��!� !�����-
��-��+���� �����, ����
��� ��	!��, �����-���-
�����������	��$�, +����� !������, AFP, �	��-
��� — �����.

�����������	 
����
+	��
 !����: ���	�� ��-
�����!���� ��������4������ � ��4�����
��' 
���������� — � �	+�� ��!���' ����� (IgG — 
9,0 �/�, IgM — 1,34 �/�, IgA — 0,70 �/�, CD3+ 
8-��������� — 59,6% (4124/�!�), CD4+ 
8-��������� — 39,3% (2717/�!�), CD8+ 
8-��������� — 19,7% (1362/��), CD19+ *-���-
������ — 35,3 % (2443/�!�), CD56+ N�-�����-
���� — 3,5% (245/�!�)), ����������� �!-
�������� �	��������� — � �����. ��
 ��� 
�-
���
+	��
 8-�	���
������ ���������� ��-

��	�� �	$����	 ��
��%	��
 ����
 CD4+
CD25+ — 20,9% (����� — 5–17%), CD4+ CD25+
CD127 low+ — 14,2% (����� — 4–11%).

Y������� 
� SARS-CoV2 (IgM-antiCov19 IP, 
IgG-antiCov19 IP) �� *�: (AB HIV½) �	 ��
�-
�	��.

Y�	���������	 �4��	+	��
: $�������� IgE — 
238 IU/ml (����� — <50,0), 	�$���������� 
!�������� 4���! — 6,07 ��/�� (<24,0 �	������.), 
� �������� ���	�� (20 ��	��	���) ��
��	�� �	-
$����	 ��
��%	��
 (1 !���) ����
 ��	�������� 
Ig\ 
� ����!�, 
4��!�, +������� 4���&��. Z��	�� 
��	�������� Ig\ 
� !����’
���� ����!� — �	��-
�
 �	+� �����.

V���������	 �4��	+	��
: ���	�� 88V,
84 �����., 83 �����., !����$��� � ��������� !��-
�� — �����.

V	�	����	 �4��	+	��
 �� �	���!�# — ��
��	-
�� ������� DQ8 (DQA1*03, DQB1*04), �������-
����� $ ��
��%	��� ��$�!�� ��$���!� �	���!�'.

�	��������� ���!	�� �	���!�' — IgG 
� �!�-
�����' ��������������$� – 30,90 (>18 — ��-
$�������), IgA 
� �!������' ������������-
��$� – �����, ���	�� IgG �� IgY 
� 
	$�������-
��� �	���
�� ����
��� �� 	�
���$���� — � �	+�� 
�����.

Y����$ �	�� $�������� — 4	$ ���4������	�.
���������� — �	���. +�� (+++), +���� !��-

���� — �	 ��
��	��, �	�!��
 V�	�	��	�� — ���-
4� ��$������, ���$ � �	��!�� !���!����, �	�!�-
���� — ����� ��!����#�� ���	 $���.

���!�	������ 	�����$� � !��� — 569,22
(�����); !�������	!��� � !��� — 215,90 ��/� 
(>60 — ��$�������).

_�
��� ���
	���' ����-��	!����	���' 
��!�#�	�� ����&	��
 �4���� �����!����� �� 
����!���������.

������$��!��	 
����
+	��
 ������� �	�	���' 
����+����: ������$��!��� �$��!� ����+	���� 
	��	��!�����, 
���$��� $��� ���	����� �	���-
!�, �	�	$��!�, ������, ����4����' ��"��	!��$�'. 
*���+	��� �	�	���$�. *�$����$�#���
 ��$�
�-
���� �	��� ���!��� !�&	���!� 
� 20 ��, ����!� 
��4�
!��, �����%	�� 
� 2,3 ��. ��
&���!��� 
$���$� — 4	$ ���4������	�.

����	
	�� 	�
��!�����	 �4��	+	��
 (��-
4��������
��
	���!���
 �� !������!���
) $ 
������������� � ������������� 
����
+	��
� 
4�������� ���$���' �4����!� 12-����' !�&!�, 
�	����������� ��

��� !��4���' !�&!�, ���� ��
-

���� ������' !�&!�, $� �	$��������� 
!��� ��-

��	�� �
+!�� ������������ ����	� � ���!�� 
!�&��: ;�������� ����+	��� 	��	��� �$ ��-
������# ������"# ������, ���������"# ���$�-
��' �4����!�, 
���$��# ��������$���������# 
�����������"# ������' �������!� $ �����%��� 
��4�
!�, ��4��$�, 
�������"# ��
��, ����+	��� 
$�	�&	��
� !���!���� !	������
�4��� !�����
� $��+	��
� '����' ���!��' ($��+	��

PAS-�	�!��').

9� �	$��������� 	�
��!�������� �4��	+	��
 
��������
�, &���!�, ������' !�&!� ��$������ 
��������' �	 ��
��	��, � $� 
����� ������������-
�� 
����
+	��
 ���$���' �4����!� ������' !�&-
!� ��
��	�� �$��!� ���������� !�����.

<������� �	$������� ��4���������� �� 	�
�-
�!�������� �4��	+	��
 $ ���4���&�# ������-
����# �!�$��� �� ��
������ � 
����� �
+!�' 
�	���!�' �4� ����������' 	��	������'. H� !������ 
�	���!�' $ ��
�
+!�� �	�	4���� ���
���� �	$���-
���� �	�	������� �4��	+	��
 �� �������������-
�� 
����
+	��
 ���$���' �4����!� ���!�' !�&-
!�. H	������� �	$������� ��$���	��
 4���&���� 
�	���������� ���!	��� �	���!�' ��+�� ��
���-
�� ����	
	��
� 
����
+	��
 �� ��� �������' 
�����
�����' 
�"��. 9 ��&��� 4�!�, ��
�������� 
	�	!�� ��
 $����������
 �����
�����' 
�"��, 
�	$��+�#�� �� ���	������ �	����# — &��
!	 
�����	������
 $�����#����
 $ ����
�� �� �	�-
&�� ���� !�������� ���
��� �
+!��� ���
���� 
����������
��', 4��!���-	�	��	�����' �	
�����-
����� �� ���������' 3 ��. (!��	!��'), �	��
����
-
����� �	���������� ���!	��� �	���!�' �
+!���� 
�&!�
+	��
 ���$���' �4����!� ���!�' !�&!� 
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(�������� ������
 ������ � $����	 $�	�&	��
 
!���!���� !	������
�4��� !����� � $��+	��
 
'����' ���!��') �!�$����� �� ����������� ����-
�������� ���+	��
 ���!�' !�&!�. Y�	 ��$��-
�	�� ���!	�� ������������ ����	�� � ��������� 
!���� ��
�����
 �	���������: ������!�	����, 
�����������
������� ��������, �������� IgA �� 
IgG 
� ���$���' �4����!� !�&	���!� (�	��
 
IFT) — �	 ��
��	��.

����
 ���������$���' 
� �� «��YV ��	�� �!�-

	��!� <.>. :�!’
����' HY>H �!��'��», �����-
��#�� ���
�� �
+!��� ���
���� ����������
-
��' �� 4��!���-	�	��	�����' �	
���������� $ 
���4�!�# ��������	'�	��"#, �������4����	��"#, 
����!���"��"#, ����!�����"��"#, ������!� �	-
�	�	
	�� �� ����	 ���	��	�����	 ���������
, 
���$���	�� ������&����	��� ����4�!�	������� 
�� ��������4!��� �	����#, ��������4����� (�!-
�����), %�
	��� ��	������ ���4�����, !��	!��# 

	������ 	�	!�������� ����!��� 
�$��� !���# 
�� !�����#, ����������� �	����# (��	
��$����). 
���	������ �	����
 
��� $���� ���4���$����� 
���� 
����� — $�	�&����
 ���
�� 
���	', $
��-
�
 +�����, ������! ���� 4���& �!������, ����� 
��
��� �� ������
, �	�	���� �������� ����. Y�	 
$������� !��������� 	�	!�� ��
 ��!�����
 �	 
�-
�
�����. ���4��!� ���� ���� 4��� 
�+	 �	$���-
���� �� �	���4������� ($� 1,5 ���
�
 — 300 �). 
� ��$� ����4� ��	
	��
 ����!����� 	��	������-
�� ���������
 (������� ����&� �� ������ ���4�-
!��� ��
����$� 4��!�� �4� �����!������� ����&�) 
��
��$� �����	�������
 !������	 �����&	��
 — 
�����	��
 
���	' (������+�	��
 ������� 4���& 
��$��
+	���, $�	4����	��� �$ �������� ��
���-
!�� � ��	�������� $������, $������� 
���&!�-
�� ���$�, ������� ������+�	�� $4���&������
 

� 7–10 ��!��/
�4�), ��
�� 4�#����
, $����	 
$4���&	��
 � ��$����� � $
���
 +�����, ������ 
���� ����.

� $��������� �����$� !���� � 
������� ����-
�������� ��	��
, ����!�� �������� �	�!�����$ 
(��!�������� – 22,1×109/�) �$ �	���
����� $��-
��� �	�!��������' ������� ����� �� ����4���-
��$ (
� 536×109/�). � 4����������� �����$� !���� 
� 
������� ����� $��������� 4��!�, ���4�����, 
!���# �� !�����# 4��� �	���4������� �� $� ����-
��! %�
	���' !��	!��' �����������
 �� ��+��� 
�	+� �����, ��&� ��!�$��!� (��#!�$�, 4�����4��, 
����������$�, !�	������, �	������) �	 ���� ��
-
���	�� ��
 ��!���' ����� �� 4��� ���4�������. 
�Z^ � 
������� – �	��������.

*������#�� �	
������# 	�	!�������� �	��-
��', �	���4����� �	����# �� ��� ������� ���	��	-

�������� ���������
 �� �	��+������� ��	
	��
 
	��	�������� ���������
, 
����� ���!������-
������ ����������. H	$��+�#�� �� �	������� 
�	$������� ��$���	��
 ������� 
� ���$���' �4�-
���!� !�&	���!� �� ��
�������� !����!�-��4�-
�������� �$��! ������������ ���+	��
 ��&�� 
�������, $���
�$�	�� ���: IPEX-���
��� � �	!�-
�	�
����	 �	�	����	 �4��	+	��
 (�	!�	�����-
�
 �	���) – ���	�� «�	������ �����
	������».

9� �	$��������� �	�	������� �4��	+	��
 
&�
��� ���	������ �	!�	������
 407 �	���, 
����	
	���� � ��4�������' «Invitae» (���-����-
���!�, �_Y), ��
��	�� �����	��� ������# 
�.736-2Y>8 (Splice acceptor) �	�� FOXP3, %� 
��
��	�
��� 
�����$ «�	������� �����
	�����: 
IPEX-���
���». ;�����!� �������� ���!��-
���������� ����������, �	!��	�
����� �����-
��������# ����4������ !����� !���!����� ��$-
!�, HLA-��������
 ��4������ � 4���!�� 
�����, 
�	�	����	 �4��	+	��
 ���	�� �� ��4������ �� 
��������� ������' �	�� FOXP3, ���������	���-
�� �	����# 
�
 !������# $� 	��	������"# 
� 
����	
	��
 �������������' ����4������ !����� 
!���!����� ��$!� (��������� � 
�$� 1 ��/!�/
�4� 
��
 !������	� ����
 ��	������ � ���$��), ��-
�������� ��
����!�. ��
 ��
�����!� 
� �����-
��������' ����4������ !����� !���!����� ��$!� 

����� �	�	�	
	�� 
� �4�����' ��!���� $� ���-
�	� ���+�����
.

���
	
����� 
�
���	
���� �������
�
 	�-

����

��
 IPEX-���
���� ����!�	��� �����4	��-
����� !�������� ���
���. 9� �	$��������� ����	-
��������� �����$� �������' ���	������ [9,19], 
���4���& ������# !�������# !������# ���-
�� $�����#����
 " ����
�: ���������� 	��	��-
����
 — � 98% ����"����, ���+	��
 &!��� �� ���-
$���� �4�����! (��������� 
	������, �	$�!���-
��������$, 	!������������ 
	������, �����$�-
������� 
	������, ������$���
�4��� ���
���, 
�
+!�� �	����, ����	��
, �����
�������
) —
� 62%, ����	�
�!��������
 (��!����� 
��4	� 1-�� 
����, ����������� ���	�'
��, �����&	 — ������-
�	�$) — � 53% ����"����. >�+����# " ��!�+ 
��&� ���������� ��������
 � ��$��� !��4�-
����
� — �	����������� (�	��������� ��	��
 $ 
��$������# �	�!��"# ���4��, ���������� ����-
4������	��
, ���������� �	�����	��
) — � 39%, 
�	�������
 (��4����	�������
, ����	����-
�	���� �$ �	��������� ���
�����, ���	����-
������ �	����) — � 16%, �	��
���� ���	!��' 
(4�!�	�������, �������, ���4!���) — � 40,0%, ��&� 
������ ��!��
�	��
 (���!����, ���	��������	 $�-
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����#����
 �	�	��, ���������� �������, ������, 
����������� �	�����, ���$�� ��%�) — � 22% ��-
��"����.

>��+	 100% ����"���� ���� ���������� 	�-
�	������#, 
!� ��"
�������
 $ ����������� 
���+	��
� ��&�� ������� $��	+�� ��
 ��
� ��-
���	���' ������' �	�� FOXP3 [6,19,22]. � 
�����-
��� ���	������ ���	
	�� ��
������ ����!� ��� ��-
�
���!� !������� ����
!� �$���������� ���-
+	��
 !�&	���!� 4	$ ������������ ���+	��

��&�� ������� � 
��	� $ �	�	����� ��
��	�
+	-
��� IPEX-���
����� [8,9]. ;���!�	���# �$��-
!�# IPEX-�����������' 	��	������' " ��

����� 
�	!������� �	���	�������� $���
��� 
���	
, 
����� $ 
���&!��� ���$� �� !���� � !���, ����+	-
��� ���
��� ����������
��', &��
!�� ��$��-
��! �
+!�' 4��!���-	�	��	�����' �	
���������� 
�� $��	+����� ��
 ���	��	�������� ���������
. 
��
 ��� ������������������ 
����
+	��
 ���-
$���' �4����!� !�&	���!� ��
��
#�� ��4��-
������ / �������� ������# ������ ���!�' !�&-
!� $ ������!�	����# �����������"# ������' 
�������!� ���$���' �4����!� [11,12,21]. � �

� 
����
!�� �������� ������
 ������ �����#�����
 
$ �	!��$�� 	���	�������� !����� � ���������
� 
!�����4��	��� [13].

9� �	$��������� �������������� �4��	+	�-
�
 ����"���� $ IPEX-���
����� �	 ��
��	-
�� $��� � ����� ������' ����	�� �4� ��
���	�� 
�������� 
��4����� ��+ ��4�����
��
�� ���-
��!���	�	����� !����� !����, ��
��%	��
 ���-
�
 ����!���� IL2, IL4, IL5, IL6< IL10, ��H�, 
TNF�, ��
��%	��
 ����
 $��������� IgE, ��� 
����� ����!�� � 
�+	 ����!�� ���	�� $�����-
���� IgE � ��"
����� $� ����!�# 	�$�������"# 
" ����!�	���� 
�
 �
+!�' !�������' ����� 
IPEX-���
���� [5,6,12]. ;���!�	���# ��4���-
�����# �$��!�# ����� $�����#����
 " ��$�-
����� �	��������� ���!	�� ������������ ����	-
�� � ������$�� — ��
��	��
 ������!�	����� �� 
�����������
�������� �������, ����������� 
� 
	��	������� (Y�\-75 �� �������), !����������, 
��������, !����� ������!�� :���	������, ���	�-
�	��!��
�$�, ���	����4�����, !����� !����
(	����������, �	���������, ����4������) ��%� 
$��	+�� ��
 �������-��&	�	� [5,12,13]. *�
��-
��� � ���	������ " ����
���	��
 ��� !������� 
����
!� IPEX-�����������' 
���	' 4	$ ������-
����� 
� 	��	������� ���$���' �4����!� !�&	�-
��!�, ��	 � ��"
����� $ ����������# ������-
��"# ��&�� ������� [11,16]. H� 
��!� ��������, 
��
�������� ����������� 
� 	��	������� !�&	�-
��!� � !���� 
����� $� ��
������ ������������ 

���+	��
 ��&�� ������� �	 ��" 4��� �������# 
��
���� ��
 �	�	������� �4��	+	��
 �� ��	
�	� 
IPEX-���
���� [1,15].

>����	�����
 $�����#����
 �� �	�&��� 
���� +���
 
����� $� ��
�������� &��
!��� 
��������	��
 
�����$� �� ��
�!������� ��!�-
����
 (�������������' ����4������ !����� !���-
!����� ��$!�) $�$����� &��
!� ���$��
��� 
� 
�	�������� �����
!�. 9� 
����� ���	������, 
�-
�	
	�� 	�	!�������� $����������
 ���������	-
������ ��	������� � ����� !������# $� �!���-
����# ����������� ����	��� �� 	���� ��
�����!� 

� �������������' (�� ��
���� ��
 ���������-
��� ��	�������, $����������
 
!�� �	 ��!�$�-
�� !����!�-��4���������� 	�	!��). *�+����# 
" ��!�+ ��
����������� �	����
 �	���!�	���' 

���	', $������ �	����
 ��!������ 
��4	�� 1-�� 
���� �� ��&�� 	�
�!��������� [6,19]. *�
�����, 
$� ���	��������� 
�����, ��� 
	4#�� $�����#-
����
 �� 2-�� ���� +���
 �4� ��$��&	, ���’
$�-
���� $ «�’
!�#» ������"# �	�� FOXP3, ��+��-
��� ��$����! �	�����' ����� IPEX-���
���� $ 
�	�&�� �	�	4���� � 
��&�# ���������# +���
 
����"���� (��
 ��
���!����� ��!� 
� 20–30 ��!�� 
+���
) [6,9,10,20].

*������#�� ��%	���	
	�	, ��+�� ���+���, 
%� �	� !�������� ����
�! ��" �	��� ���4�������:

1. ��$�
 �����	�����
 $�����#����
 — �� 
2-�� ���� +���
 
����� (������� " 
	4#� $�-
����#����
 ����
��� 1-�� ��!� +���
, ���-
�����&	 — � �	�&� ���
�� +���
).

2. H	����� ����� IPEX-���
���� — �$����-
���	 ���+	��
 !�&	���!� $ �
+!�� ���
����� 
����������
��' 4	$ !����!�-��4��������� �$��! 
������������ ���+	��
 ��&�� �������.

3. ����"�� ��� �	������� �	��������� ���!	�� 
������������ $�����#����
 !�&	���!� — ��-
������ IgG �� IgA 
� ���$���' �4����!� !�&	�-
��!� � ��������� !���� �	 ��
��	��.

4. Z��	�� 8-�	���
������ ���������� CD4+ 
CD25+ CD127low+ 4�� ��
��%	��� (
�
 
�Z\;-���
���� ����!�	��� $��+	��
 �4� ��
-
�������� 8-�	���
������ !�����).

5. 9�����#����
 � ����� ����"��� ����!-
�	��$������
 ������� �����!��, �
+!�� �	-
�	4���� � �����!�� �����	������
� (�������� 
������' ������ ���$���' �4����!� ���!�' !�&-
!� ��
��	�� �	�	$ 2 ���
�� ��
 ��
�� �������� 
!�������� ���
���), ��
� 
! ��� �	������ ����� 
IPEX-���
���� �� 
	4#�� $�����#����
 � ���� 
��
 1 ��!�, 
!� ���’
$�#�� �$ «�’
!�#» ������"# 
�	�� FOXP3, ��������&	 ��
����#�� �	�&�� 
�	�	4�� $�����#����
. 8�!� ���4������� ��!��� 
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!��������� ����
!�, �� ��&� 
��!�, ��+�� ��-

����� ��$���!�� $�����#����
 �� ��� ������-
���� ���+	��
 !�&	���!� $� ������! �	�����-
�������� ���������
 �� 1-�� ���� +���
 
����� 
($ 4 ���
��� — &����	 ����
�������
 ������� 
!����’
��� ����!��), � ��!�+ !����4�
����# 
(��"
����
 �	�������� �����
	������ $ ��#-
�	����# 	��	������"# �� ��4!�������� ��	����-
��� $����	��
� !�&	���!� $� ������! ������-
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