TTepBuyHbIE UMMYHHbIE AePULUTLI

KnuHuueckaa kaptuHa TTM[ moxet 6bITb pasHoobpasHou. OAHAKO eCTb KIUHUYeCKue
MPU3HAKU HA YpPOBHE Pa3NUYHLIX OpPraHOB U CUCTeM, Tpebyrowme noaospeHuit Ha TTUO; atn
MPU3HAKM AONKHBI 6bITh 6LICTPO PACMO3HAHBL BPAYAMU-CMELMANUCTAMU!

CNUCOK HeMOMHLIN, TYT Camoe OYeBuaHoe/OCHOBHOe.

KnuHuueckue nposeneHusa

Annepronorus

TTepBUYHLIN UMMYHHBIA AePUUUT?

CnoXHO KOHTpOoNupyemas actma

CenexTUBHLIN AePUUUT IgA

O6wwas BapuabenbHas UMMyHHas HegoctatouHocTb (OBMH)

Cneumguyeckas HeOCTATOYHOCTb GHTUTEN
(Specific antibody deficiency)

Peunausupyrowme ocnoxHeHHbIe
PUHOCUHYCUTBI

HepnocTtaTouHOCTb aHTUTEN

Peunausupyrowme ocnoxHeHHbIe
OTUTLI

HepnocTtaTouHOCTb GHTUTEN

CuHapom Buckotta-Onapuua

Minep-IgE cuHapom

JK3ema CuHapom OmerHa (TKMA)
IPEX- cuHapom
CuHapom HetepTtoHa
Peunausupyrowmia Oeqpuumt C1 komnremeHTa

aHrmoHeepoTu4ec KU OTek

HacnencTeBeHHbINM GHMMOHEBPOTUYECKUIMA OTeK

Taxenaa nuwesas nnu
neKapcTBeHHas anneprus

Munep-IgE cuHapom (aepext DOCK8)

Kapawonorus

BpoxaeHHas 6onesHb cepaua
(npepeaHHas Ayra aopTbl, aTpesus
nerkux, abeppaHTHas NOAKNFOUUYHAS
aptepus, TeTpaaa ®anno)

CuHapom Ou [xopaxu

BpoxaeHHbIe nopoku cepala

CHARGE-cuHapom (konoboma, aTpesus XoaH, NTaosnorus
cepAUa, 3aepXKa pocTa U paBUTUS,NATONOMUS FeHUTANUMA,
naTtonorus yxa)
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Hepmaronorus

K3ema Unu 3puTpoaepmms

CuHapom Buckotta-Onapuva
Mnep-IgE cuHapom
CvHapom OmenHa (TKMA)
IPEX- cuHapom

CuHapom HetepTtoHa

YacTUYHBIN anbbUHU3IM

NMMyHOACPULINTLL C UMMYHHOW Aeperynauuven u
runonurmeHTaument (cuHapom pucuennum, CUHAPOM
Yeauaka-Xuracu, cuHapom Mepmarcku-Tlyanaka)

bopoaasku (BTTY
peLMaVBUPYHOLLAS UH(PEKLMS)

WHIM cuHapom
Bopoaaeuataa snuaepmoavcnnasus
Mnep-IgE cuHapom (aepext DOCKS)
Hepuumut GATA2 (MonoMac cuHapom, aepuumnt DCLM
Hepuunt IRF8

KOMBUHUPOBAHHLIN UMMYHOAEPULIUT

KOHTArnmosHbeI Monnkock,
reHepanm3oBaHHbIE (POPMbBI

Hepuumut GATA2 (MonoMac cuHapom, aepuumnt DCLM
Mnep-IgE cuHapom (aegpekt DOCKS)
Hepuuut IRF8
CuHapom Buckotta-Onapuua
KOM6BUHUPOBAHHLIN UMMYHOAEPULIUT

CuHapom HetepTtoHa

KTOAepMarnbHaa Aucnnasmg Lepuumt NEMO
(cKyAHbIe BONOCHI, TOHKAA KOXa,

rMNornapos, AegeKTHoe

obpasosaHue 3y608, aHOMasibHbIE Requumt IkBa
HOrTK)

TaxenbIi NepUOAOHTUT HelitponeHus

HepuumT aaresum neiikoumntos (LAD)

XpoHuueckas rpaHysiemMatosHas 6os1e3Hb

3anepkKka MONOYHBIX 3y60B

STAT3 (Tunep-IgE cuHapom)

AUcceMUHUPBOAHHBIN Py3apUo3

STATI gain-of-function

Juan Carlos Aldave, MD TTepeson @petitebete



Hepmatonorus

STATI gain-of-function
Hepuumt CARDY9

y . TIL-17
XPpOHUUECKUIA KOKHO-CIIN3UCTLIN Aequuur IL-17F

KaHAWAO3 Hepuuut IL-17RA
APECED
HeekTbl cparoumnTosa
TTaTHa kKogpe ¢ MoIoKOM AepuuUT PSM2

TeneaHrnakrTatuyeckasa ConHue-

CuHapom bnym
YyBCTBUTESIbHAA 3pUTEMA

NHBA3UBHBIN AepMaTOPUTO3 Neuuut CARDY
SKTOAEepMarnbHas ANCTpopus APECED

Jn noAnNCTpOPpUS Hegpuumut PSMB8 (ayToBOoCNanuUTenbHLIN CUHAPOM)
l"aHrpeHo3Has 3kTUMa ArammarnobynuHemus
SHAOKpUHONOrUs

HeoHaTtanbHbIM anabet IPEX- cuHapom

CuHapom [u [Oxopaxu
HeoHaTanbHeIE cyaoporu
HeexT kanbuyesbIx kaHanos (ORAIL, STIMI)

F'mnoTuponausm,
M'mnonapatupounamnsm, aapeHo- APECED
HeaoCTaTOYHOCTD

Mvnonnasus Bonoc u xpaen

Huskuii pocT
Hegpuumt STATSb

APECED

ducreHesus roHaa
ATAKCUA TeNAHIMO3KTAa3uAa
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lacTposHTeponorus

XpoHuyeckas auapes

Hepuuut aHTUTEN
KoM6UHUPOBAHHBINM UMMYHOAEPULMT
IPEX- cuHapom
Hepuuut CD25
XpoHuueckas rpaHysiematosHas 6onesHb

Hepuumt IL1I0R

TpUX0-renaTo-KULLIEUHBLIN CUHAPOM

CNOXHO-U3NeYUMBIM Kuapavas

Hepuumt aHTUTen, BKNroyas IgA cenexkTUBHBIN AePULUT,
OBWH, XLA

AYTOUMMYHHBIU KONUT

IPEX- cuHapom
Hepuuut CD25
CuHapom OmenHa (TKMNA)
XLP Tun 2
Hepuumt ILI0R

Heqpuumnt NEMO

KaHauaos nuwesoaa

KoM6UHUPOBAHHBINM UMMYHOAEPULIUT

HeekTbI cparoumnTosa

XpOHUYECKUMN KOXHO-CNU3UCTLIN KaHanao3 (APECED,
IL-17F, IL-17RA, CARD9, STATI1)

TTeyeHOUHbIM abcluecc

XpoHuueckas rpaHyiemMatosHas 60s1e3Hb

Peueausupyrowas octpas 6onb B
XusoTe

Heqpuunt C1 KoMnnemeHTa
HacnencTeeHHbINM GHFMOHEBPOTUYECKUIA OTeK

Llenuakua

CeneKTUBHLIN AeUuUUT IgA

O6was BapuabenbHas UMMYHHas HeaocTaTtouHocTb (OBUH)
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lacTposHTeponorus

XpoHuyeckas rpaHynematosHas 6onesHb
IPEX- cuHapom
Heqpuuut IL-10
Hepuuut IL-10RA

Hegpuuut IL-10RB

BocnanutenbHbIe 3a60nesaHUs

NEMO
KULLKU Hepuuut

Hepuuut CD25
Hepuuut STATS5b
Hepuunt XIAP
AyTOBOCNANUTENbHbIE CUHAPOMBL

X-cuenneHHas arammarnobynuHemus

Fematonorus

CuHapom Buckotta-Onapuy
TpomboumuToneHus c WHAp “n a-Onapuua

MUKpOTpOMbOLIMTAMM X-cuensnieHHas Tpom6oLmToNeHUs

O6was sBapuabenbHas UMMYHHas HeaoctatouHocTb (OBUH)
Heqpuuut AID
Heqpuunt PNP
AYTOUMMYHHAa LUTOMNEHUS Aepuuut LRBA
IPEX- cuHapom
Hepuuut CD25

AYTOUMMYHHBIW NUMEPONPONUPEpaTUBHLIN CUHAPOM

XLP tun 1

AnnacTuyeckas aHemus
BpoxaeHHbIN anckepatos

TpOMGOuMToneHMQ Y MaJibvuKa X-cuenneHHas TpomboumnToneHUs
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Fematonorus

JlumpaaeHonatus n
renarocnseHomeranms

XLP tun 1
AYTOUMMYHHBIM JIUMEPONPONUPEPATUBHBINA CUHAPOM
Heqpuuut AID
Hepuumt UNG
KOM6BUHUPOBAHHLIN UMMYHOAEPULIUT

XpoHuyeckas rpaHynematosHas 6onesHb

HelitponeHus

Taxenas BpoxAeHHas HelATponeHus
Linknuyeckas HelATponeHua
Heqpuuut CD40OL
X-cuenneHHas arammarnobynuHemums
WHIM cuHapom
PeTukynapHbI aucreHes (aepuumt AK2)
Heopuunt Ikaros

X-cuenneHHas HeltponeHus (WASP-gain of function)

FemonuTtuyeckas aHemus

Hecpuunt PNP
CuHapom Buckotta-Onapuia
IPEX- cuHapom

O6wwas BapuabenbHas UMMYHHas HeaocTaTtouHocTs (OBUH)

emoaroumnTapHbIn
NTUMEPOTUCTUOLIMTO3 UNU
XpoHuyeckas B3b nHpexums

CeMelHbIN reMOogarouUTapHLIN NUMEPOrUCTUOLUTO3
XLPtun1u 2
Oepuuut Itk
Hepuuut CD27

HeeKT marHMeBbIX KaHaNoB

3HAYUMBIN NeUKoLUUTO3

HemekT aaresun neiikoumtos (LAD)

AYTOUMMYHHBIA JIUMEPONPOSIUGPEPATUBHBIN CUHAPOM
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Fematonorus

Taxenbii KOMOUHUPOBAHHLIW
UMMYHOAEPULUT C MeranobnactHou
aHemUel

Hepuut MTHFD1

MoHouuTo3

Hepuumnt NRAS/KRAS

Macka nevkemum

Heqpuunt NRAS/KRAS

emoaroumnTapHbIi
NUMEPOTUCTUOLUTO3

Hepext PRF1, MUNC13-4, STXBP2

TuUmMom U runorammarnobynuHemms

CuHapom Tya (Good)

MHpekuuoHHeIe 6onesHu

TTHeBMOHUA, CUHYCUTBI, OTUTSI,
BbI3BAHHbIE MHKAMCYIUPOBAHHBIMMU
bakTepuamm

Hepuumt aHTUTEN

D,quVl LUUT KOMNNeMeHTa

JleroyHbIu abcluecc, nHeemoLene

STAT3 (Tunep-IgE cuHapom)

TTHeBMOUUCTHAA NHEBMOHUS

KoM6UHUPOBAHHBIM UMMYHOAEPULUT
Hepuunt CD40L

CuHapom Buckotta-Onapuua

NHpekumsa atmnuyHom
MukobakTepueti (Bknroyas BLIXK),
AUNCCEMEeHUPOBAHHLIW Tybepkynes

KoM6UHUPOBAHHBIM UMMYHOAEPULUT
Oepuunt NEMO
XpoHuueckas rpaHysiematosHas 6onesHb
Hecext ocu IFN-y/IL-12
Hepuumt GATA2

Hepuumt STATI

Hepuuut IRF8

WHpekumsa Burkholderia cepacia,
Chromobacterium violaceum, Serratia
marcescens

XpoHuueckas rpaHysiematosHas 6onesHb

AuccemmnHuposaHHas UHgpeKLUs
Histoplasma sp unu Paracoccidioides

Sp

Hewpekt ocn IFN-y/IL-12

Hepuuut CD40L

Juan Carlos Aldave, MD

TTepeson @petitebete



MHpekuuoHHeIe 6onesHu

emoaroumTapHbIi
NUMEPOTUCTUOLUTO3 UNU
XpoHuYeckas B3b uHpekums

CeMeMHbIN reMogarounUTapHLIN NUMEPOrUCTUOLUTO3

XLPTunlun?2
Hepuuut Itk
Hepuuut CD27

)ZleqaeKT MarHuesbixX KaHasnoe

SHuepanuT Bupyc npoctoro epneca
Tmn 1

HepexTt TLR3 curHanbHoro nytu

TpunaHocomos

Hepext APOL-I

NHpekumm Staphylococcus aureus

Mvnep- IgE cuHapom
XpoHuueckas rpaHysleMaTo3Has 60s1e3Hb

Hepuumt aHTUTEN

Aegpuumt IRAK4/MyD88

WHpexumm Streptococcus
pneumoniae

Hepuumt aHTUTEN
Hepuuut KomnnemeHTa

Hepuunt TIRAK4/MyD88

WHpekumu Cryptosporidium

KoM6UHUPOBAHHBIM UMMYHOAEPULIMT
Hepuuut CD40L/CD40

Hepuuumt IL-21R

OHTepOoBUPYCHbLIU
MEHUHIO3HLepanmT

X- cuenneHHas Cll'ClMMGI'.l'lOGYﬂMHeMVISl

KaHAWMAO3 KOXHO-CMU3UCTLIN

STATI gain-of-function
Hepuumt CARDY
Hepuuut IL-17F

Hepuuut IL-17RA
APECED

[HewmekTbI paroumtosa
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MHpekumnoHHbIe 60n1e3HU

Taxenble uHpekumu Neisseria sp Taxenble AeeKTbl KomnnemeHTa (nosaHue C)

ArammarnobynuHemus

"aHrpeHo3Has nuoaepma
CuHapom PAPA

Fpunn B Taxenon opme HOepuuut IRF7

Taxenas uHgpekuma Salmonella typhi Hecext ocu IFN-y/IL-12

Peunauesupyrowme pecnupatopHele
WHEKLIUU, UHTEPCTULIMANbHBLIN
MHEBMOHUT, rPaHy1emaTtos,
ayTOUMMYHUTET

O6Lwas BapuabesibHas UMMYHHAS HeOCTATOYHOCTb

Na6opatopHbI AomeH

TToebIweHHbIV AFP 1 CEA ATAKCUA-TeNeaHrMo3KTasms

TToebIweHHbIM Double Neg ap-T cells
(>5%)

AYTOUMMYHHBIN NTUMEPONPONTUPEPATUBHLIN CUHAPOM

Hepponorus

ATUNUYHBIN FeMONTUTUKO-

ypeMMHeCKMIZ CUHApOM Hepuumt KomnnemeHTa

Hepuumt KomnnemeHTa

"nomepynoHeppuT
IPEX cuHapom
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HeoHaTtonorus

(HosopoxaeHHbIe)
CuHapom BuckoTtTta-Onapuua
Minep-IgE cuHapom
Sk3ema/3puTpoaepmumsa CuHapom OmerHa (TKM )

IPEX- cuHapom

CuHapom HetepTtoHa

Annasua Tumyca

TaxenbIh KOMOUHUPOBAHHLIN UMMYHOACPULUT
CuHapom OmenHa (TKMA)

CuHapom [u [xopaxu

OM@panuT, no3aHee otaeneHue
nynoyYHoro kaHatuka (6onbwe 40
AHel)

HecexT aaresuu neikoumtos (LAD)

TunuuHbie Nnuua

CuHapom [u [xopaxu

Hepuuut LlepHyHHOCa

Mnep-IgE cuHapom (STAT3)

HeoHaTanbHbIM anabeT

IPEX- cuHapom

HeoHaTanbHbIE CyAoporu

CuHapom Ou Oxopaxu

HecekT kanbuuesbIx kaHanos (ORAIL, STIMI)

TTynbmoHonorus

TTHEBMOHUS, CUHYCUTBI, OTUTHL,

BbI3BAHHbIE UHKAMNCYJTUPOBAHHLIMU

baxTepuamu

Hepuumt aHtUTen

Lleqwl LUUT KOMNJ1emeHTa
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TTynbmoHonorus

JerouHbIu abcluecc, NHeemoLene

STAT3 (Tunep-IgE cuHapom)

TTHeBMOUUCTHAS NHEBMOHUS

KOMBUHUPOBAHHLIN UMMYHOAEPULIUT
Hequunt CD40L

CuHapom Buckotta-Onapuva

WHpexumsa atTunuyuHom
MuKobakTepueli (Bknrouas BLIXK),
ANCCEMEHUPOBAHHBLIN Tybepkynes

KoM6UHUPOBAHHBIM UMMYHOAEPULIMT
Aepuumnt NEMO
XpoHuueckas rpaHysiematosHas 6onesHb
Hecekt ocu IFN-y/IL-12
Hepuunt GATAZ2
Hepuumt STATI

Hepuunt IRF8

INeroyHeIvi anbBeonapHbIn
NpOTEUHOM

Hepuunt GATAZ2

Hepuuut CSF2RA

NHTepcTUUMANbHBIV NHEBMOHUT

O6was sapuabenbHas UMMYHHAs HelOCTATOYHOCTD

Hepuuut STATSb

Hesponorus

ATaKkcus

ATaKCUA-TeNeaHrMO3KTa3US

ATaKcUa-TeneaHrMoaKTasmsa nogobHaa 6onesHb

Hegpuumt PNP

Mukpouepanus

Hepuumt LiepHyHHOCA
Hepuuut nuraser 4
Hepuumt nuraser 1

CvHapom nospexaeHus HelimereHa

BpoxaeHHbIN anckepatos

TeTtpannerus

Heqpuunt PNP
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Hesponorus

Inyxota

PeTukynapHbIN AucreHes
Hepuumt ADA

CuHapom CHARGE

Fmnonnasma mosxeuka

BpoxaeHHbIN AnckepaTos

lepnecHbIM aHUeaANUT

Hepekt curHansHoro nytm TLR3

Taxensle UHpekumn Neisseria sp

Taxenble aeeKTbI KOMNSemeHTa (nosaHue C)

OHkonorus

B3b-accounmposaHHas oHKonorus
NMM@POMBI

ATAKCUA-TeNeaHrMO3KTa3ms

CvHapom Buckotta-Onapuva

XLP

BTTY BbI3BAHHbBIE HEoNNasum

Bopoaasuataa snuaepmoaucnnasms
Hepuunt GATAZ2

Hepuumnt DOCK8

TTpeapacnonoxeHHoOCTb K Heonasuu

CvHapom bnym

Optoneaus

CkeneTHbIe aegopmaumm

Hepuumt STAT3
PetukynapHbin aucreHes ( aepuumt AK2)

NmmyHokocTHas amncnnasus (cuHapom LLinmke)

M'Mnonnasus Bonoc u xpaiei

CenTuYyeckuin apTpuUT

Hepuumt aHTUTEnN
Hepuuumt IRAK4/MyD88/TIRAP

ﬂquVI LUUNT KOMNNeMeHTa

MeTagpu3apHbIN AU30CTO3

Mmnonnasus Bonoc u xpsieis

Hepuunt ADA
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Pesmatonorus

BonuyaHONoA06HbIN CUHAPOM

Hepuuunt KomnnemeHTa (KNAccU4eckUin nyTb)
Hepuumnt PKCS

AYTOUMMYHHBIN JIMMEPONPOSIUGPEPATUBHBIN CUHAPOM

AYTOMMMYHHbIe umtoneHum

O6wwasa BapuabenbHaa UMMYHHas HelOCTATOYHOCTb
Hepuunt AID
Hegpuuut PLP
Hepuuut LRBA
IPEX cuHapom

AYTOUMMYHHBIN JIMMEPONPOSIUGEPATUBHBIN CUHAPOM

HOBeHWIbHLIW apTpUT

CuHapom Ou [xopaxu

TTepuoaunyeckas NUXopaaka, apTpurT,
ceposuT

AyTOBOCMANUTE NbHbIE PACCTPOICTBA

Linknuueckas HeTponeHus

Papguonorus

Annasusa Tumyca

TaxenbIh KOMOUHUPOBAHHLIN UMMYHOACPULUT
CuHapom OmenHa (TKMA)

CuHapom Qv Oxopaxu

TTHesmaTouene

Munep- IgE cuHapom (STAT3)

"paHynemaTo3HbIe nopexaeHus

XpoHuyeckas rpaHynematosHas 6onesHb

OTonapuHronor

ATpes3usa XoaH

CHARGE cuHapom

Peunausupyrowme ocnoxHeHHbIe
OTUTBI, CUHYCUTLI

Hepuumt aHTUTenN

Beno-gapuHreanbHas
HenOoCTAaTOUHOCTb

CuHapom Ou [xopaxu

Inyxota

PetukynapHbi aucreHes, Jepuuut ADA

CHARGE cuHapom
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