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� Этиология: 
 мутация (Xq13) гена рецептора ИЛ-2 ,       
дефект γ- цепей      рецепторов ИЛ-2,4,7,9,15; 
� Х-сцепленное наследование 

(рецессивное);
� Особенности: снижение уровня 

сывороточных ИГ всех изотипов: резкое 
снижение содержания всех Т-кл. (ЦТЛ, 
хелперов), NK-кл. на фоне нормального или 
увеличенного числа В-кл. 

Дефицит общей γ-цепи 



� Этиология : 
  генетический дефект (19q)  Janus- активирующей киназы 3 
(посредник трансдукции сигнала к ядру через общую гамма 
цепь)  общего лейкоцитарного антигена; 
� Наследование аутосомно-рецессивное (болеют и 

мужчины и женщины (мальчики до 75%) ;
�  Особенности: снижение числа сывороточных ИГ, резко 

сниженное число Т-кл., NK-кл.  на фоне нормального или 
чуть повышенного числа B-кл. 

Дефицит JAK3 



� Этиология : генетический дефект (5q) α-цепи R IL-7 
(блокада данного рецептора) 

� Наследование аутосомно-рецессивное; 
� Особенности: снижение числа сывороточных ИГ, 

резко сниженное число Т-кл., количество NK-кл. 
нормальное,  на фоне нормального или чуть 
повышенного числа B-кл. 

Дефицит α-цепи рецептора 
ИЛ-7 



� Этиология: мутация гена PTPRC, ответственного за LCA 
(Leukocyte Common Antigen) или тирозинфосфатазы CD45

(необходима для передачи сигнала с АГ рецептора Т- и В-
клеток)  
�  Наследование аутосомно-рецессивное 
� Особенности: снижение числа сывороточных ИГ, резко 

сниженное число Т-кл., но количество γδ Т-кл., на фоне 
нормального или чуть повышенного числа B-кл. 

 Дефицит CD45 



� Этиология: генетический дефект в γ,δ,ε цепях Т-
клеточных рецепторных антигенных комплексов;

� Наследование аутосомно-рецессивное;
� Особенности:  снижение числа сывороточных 

ИГ, резко сниженное число Т-кл., количество NK-
кл. нормальное,  на фоне нормального или чуть 
повышенного числа B-кл, совершенного отсутствия 
γδ-кл. 

Дефициты CD3γ,-δ,-ε



� Этиология: мутация в гене CORO1A , приводящая к 
выходу из тимуса дефектных популяций Т-кл. и их 
сниженному передвижению;

� Наследование аутосомно-рецессивное; 
� Особенности:  снижение числа сывороточных ИГ, резко 

сниженное число Т-кл., на фоне нормального числа B-кл, 
резко выраженная тимическая алимфоплазия 

Дефицит coronin-1A





� Трансплантация гаплоидентичного костного мозга 
или КМ, взятого от донора идентичного по HLA (с 
удаленными Т-ЛФ ) 

� Заместительная терапия в/в ИГ, интенсивное 
антибактериальное, противогрибковое и 
противовирусное лечение 

Лечение 


