
Впервые аутоиммунный полиэндокринный син-
дром был упомянут в  1855  г., когда Т. Аддисон 

описал [1] витилиго и пернициозную анемию у паци-
ента с идиопатической надпочечниковой недостаточ-

ностью. В 1957 г. E. Witebsky [2] сформулировал крите-
рии аутоиммунной природы заболеваний у человека:

1) наличие циркулирующих аутоантител и/или 
клеточноопосредованной аутоиммунной реакции;
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Аутоиммунный полиэндокринный синдром 1-го типа — редкая наследуемая по аутосомно-рецессивному типу патология, обуслов-
ленная дефектом гена аутоиммунного регулятора (AIRE), сопровождающаяся эндокринными и неэндокринными проявлениями 
с манифестацией в детском возрасте. Заболевание характеризуется клиническим полиморфизмом, что затрудняет своевременную 
диагностику. В статье описан клинический случай 11-летнего пациента с аутоиммунным полиэндокринным синдромом 1-го типа, 
у которого течение заболевания было стертым на протяжении длительного периода. Высокое качество жизни таких пациентов 
возможно при своевременной индивидуально подобранной заместительной терапии с последующим диспансерным наблюдением. 
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Autoimmune polyendocrine syndrome type 1 is a rare autosomal recessive hereditary pathology — a defect in the autoimmune reg-
ulator gene (AIRE), which develops with endocrine and non-endocrine manifestations in childhood. The disease is characterized by 
clinical polymorphism, which makes timely diagnosis difficult. The article describes a clinical case of an 11-year-old patient with 
autoimmune polyendocrine syndrome type 1, in whom the course of the disease was erased for a long period. The high quality of life 
of such patients is possible with timely, individually selected substitution therapy, followed by dispensary observation.
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2) распознавание и  выделение специфических 
антигенов, против которых направлены антитела; 

3) продукция антител при иммунизации экспери-
ментальных животных данными антигенами;

4) появление патологических изменений в тканях 
сенсибилизированных экспериментальных живот-
ных, аналогичных таковым у человека. 

Лишь в  1980  г. M. Neufeld и  соавт. [3] впервые 
представили классификацию аутоиммунного поли-
эндокринного синдрома, включавшую четыре основ-
ных типа. В  2001  г. эта классификация была моди-
фицирована C. Betterle и соавт. [4]. В течение жизни 
пациента при  присоединении новых компонентов 
синдрома один тип аутоиммунного полиэндокрин-
ного синдрома взрослых может быть переклассифи-
цирован в другой [5].

Аутоиммунный полиэндокринный синдром 
1-го  типа  — редкая, наследуемая по  аутосомно-
рецессивному типу наследственная патология, раз-
вивающаяся с  эндокринными и  другими соматиче-
скими проявлениями в  детском возрасте (2–5  лет) 
[6, 7]. Этиологией данного синдрома служит дефект 
гена AIRE  — ген аутоиммунного регулятора. Клас-
сическая триада аутоиммунного полиэндокринного 
синдрома 1-го типа включает хронический канди-
доз кожи и  слизистых оболочек, надпочечниковую 
недостаточность и  гипопаратиреоз. Наличие 2 из  3 
перечисленных клинических симптомов позволяет 
диагностировать аутоиммунный полиэндокринный 
синдром 1-го типа [8]. Аутоиммунный полиэндо-
кринный синдром 1-го типа часто сопровождается 
гипогонадизмом, сахарным диабетом 1-го типа, 
аутоиммунным тиреоидитом, витилиго, алопецией, 
аспленией, пневмонитом, гастритом, пернициоз-
ной анемией, дисфункцией кишечника, нефритом 
и  гепатитом [7, 9, 10]. Заболевание может встре-
чаться у людей различных национальностей во всем 
мире с  приблизительной частотой 1:90 тыс.  — 
200  тыс. человек, при  этом распространенность 
его наиболее высока в  генетически изолирован-
ных популяциях, например среди иранских евреев; 
в  этом случае распространенность увеличивается 
до 1:6500–1:9000 [6, 11, 12].

В большинстве случаев диагностика аутоиммун-
ного полиэндокринного синдрома 1-го типа отстает 
на  несколько лет по  отношению ко  времени появ-
ления первых симптомов, хроническая первич-
ная надпочечниковая недостаточность может быть 
единственным проявлением нарушения эндокрин-
ной системы на  протяжении многих лет, нередко 
до 20–30 лет. Анализ гена AIRE — основной диагно-
стический метод для раннего выявления аутоиммун-
ного полиэндокринного синдрома 1-го типа и выбора 
методов его лечения [13]. Пациентам без  надпочеч-
никовой недостаточности с  установленным диаг- 
нозом «аутоиммунный полиэндокринный синдром 
1-го типа» необходимо проводить стимуляционный 

тест с  адренокортикотропным гормоном не  реже 
1 раза в  6  мес для  раннего выявления надпочечни-
ковой недостаточности на  субклиническом этапе 
и  предотвращения развития острой манифестации 
адреналового криза [12]. Генетическое консультиро-
вание позволяет своевременно выявить заболевание, 
назначить соответствующее лечение и предотвратить 
тяжелые осложнения [13–16].

Действительно низкая распространенность, кли-
ническое разнообразие проявлений и  сложность 
диагностики аутоиммунного полиэндокринного 
синдрома 1-го типа влияет на  своевременную диаг- 
ностику и  терапию заболевания, что  демонстрирует 
представленный авторами клинический случай. Дан-
ные публикуются с  личного разрешения пациента 
и  его представителя, подписано информированное 
согласие мамой ребенка.

Клинический случай. Пациент И., мальчик 
2012  г.  р., проживает в  г. Асино (Томская область). 
Обратился в ОГАУЗ «Детская больница №1» г. Том-
ске с  жалобами на  выраженную слабость, недомо-
гание, сниженный аппетит, тошноту, рвоту, боли 
в нижних конечностях в течение 2 нед.

Анамнез заболевания. 9 ноября 2022 г. заболевание 
манифестировало с  обильной рвоты, нарастающей 
слабости, далее  — повторяющиеся эпизоды рвоты 
желчным содержимым; с 14 ноября стал отказываться 
от  еды. Ребенок госпитализирован в  инфекцион-
ное отделение по месту жительства 16 ноября 2022 г. 
При осмотре обращала внимание гиперпигментация 
кожных покровов с  серебристо-бронзовым оттен-
ком, особенно в  местах трения; при  обследовании 
выявлены гиперкалиемия, гипонатриемия, гипокор-
тизолемия. Ребенок консультирован специалистами 
Детской больницы №1, принято решение о переводе 
пациента с  предварительным диагнозом: «хрониче-
ская надпочечниковая недостаточность». В  лечении 
рекомендована инфузионная (0,9% раствор NaCl) 
и  заместительная гормональная терапии препара-
тами гидрокортизона (Кортеф) в дозировке 10 мг/сут 
(из расчета 10 мг/м2 в 07:00 ч — 3 мг, в 15:00 ч — 3 мг, 
в  23:00  ч  — 4 мг). На  фоне назначенной тера-
пии  состояние ребенка улучшилось, частично купи-
рованы электролитные нарушения, гиперпигмента-
ция кожи стала менее выражена. 

Анамнез жизни (согласно данным выписки 
из истории болезни). Ребенок родился доношенным. 
Вакцинация в  срок согласно национальному кален-
дарю. Наследственный анамнез отягощен: у  род-
ной сестры — ревматоидный артрит. С 7 лет у маль-
чика имеется алопеция волосистой части головы, 
по данной патологии не обследован. В период с 2013 
по  2021  г. неоднократно переносил тонзиллиты, 
в том числе лакунарную ангину, в 2021 г. — клебсиел- 
лезный гастроэнтерит, флегмонозный аппендицит.

Объективно на  момент осмотра: рост 134 см, 
масса тела 27,4 кг, SDS роста — 0,76, SDS индекса 
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массы тела  — 0,82. Состояние средней степени 
тяжести за счет дегидратации. Самочувствие суще-
ственно не страдало. Реакция на осмотр была адек-
ватная, мальчик активный, контактный. Телосло-
жение маскулинное, правильное. Волосы на голове 
мягкие, истонченные, отмечалась диффузная 
аллопеция волосистой части головы (см.  рису-
нок). Кожные покровы смуглые, сухие, гиперпиг-
ментация в  области локтей, колен, в  местах тре-
ния; мелкопластинчатое шелушение кожи головы. 
Подкожный жировой слой развит умеренно, рас-
пределен равномерно. Периферические лимфати-
ческие узлы не увеличены. Дыхание везикулярное, 
пуэрильное, хрипов нет. Тоны четкие, ритмичные. 
Живот мягкий, безболезненный. Печень выступает 
из-под края реберной дуги на 1 см, край ее эластич-
ный, безболезненный. Физиологические отправ-
ления в  норме, регулярные. Щитовидная железа 
I степени, безболезненная, эластичная. Половые 
органы сформированы по  мужскому типу, Тан-
нер 1, яички пальпируются в  мошонке, мошонка 
гиперпигментирована.

Во время госпитализации в Детской больнице №1 
Томска в  декабре 2022  г. проведено обследование, 
при  котором выявлены гиперпролактинемия, повы-
шенный уровень адренокортикотропного гормона 
(см. таблицу). По данным ультразвукового исследова-
ния щитовидной и паращитовидных желез выявлены 
диффузные изменения щитовидной железы, общий 
объем составил 3,4 см3, паращитовидные железы 
не  визуализировались. При  эхокардиографии выяв-
лены гипокинезия межжелудочковой перегородки, 
гиперкинезия заднебоковой стенки левого желу-
дочка. По  данным ультразвукового исследования 
органов брюшной полости отмечались увеличение 
печени, перегиб тела желчного пузыря, увеличение 
размеров желчного пузыря, реактивные изменения 
паренхимы поджелудочной железы. При  ультразву-
ковом исследования пахово-мошоночной обла-
сти: размер правой гонады 15,6–9 мм, размер левой 
гонады 15,4–8,8 мм, что соответствовало параметрам 
трехлетнего возраста.

Пациенту выставлен диагноз: «хроническая над-
почечниковая недостаточность, первичная, стадия 
декомпенсации». Аутоиммунный полиэндокринный 
синдром 1-го типа (?). Сопутствующие заболевания: 
диффузная алопеция волосистой части головы.

В связи со сложной диагностической ситуа-
цией пациент находился под наблюдением детского 
эндокринолога. При  молекулярно-генетическом 
исследовании выявлен патогенный вариант в  гене 
AIRE c.769C>T (p.Arg257Ter), что  подтвердило 
предполагаемый диагноз аутоиммунного полиэн-
докринного синдрома 1-го типа. Было рекомен-
довано продолжить подбор дозы гидрокортизона 
под  контролем электролитного состава крови, 
исследование уровней паратгормона, кальцито-

нина, кальция и  фосфора в  крови для  исключения 
гипопаратиреоза в  динамике, исследование анти-
тел к  глутаматдекарбоксилазе (анти-GAD), тиро-
зинфосфокиназе для  исключения аутоиммунного 
поражения инсулярного аппарата поджелудочной 
железы, исследование ревматоидного фактора, 
антистрептолизина-О.

Обсуждение

Распространенность аутоиммунного полиэндо-
кринного синдрома относительно невелика, а спектр 
клинических проявлений вариабелен, что  требует 
особого внимания педиатров и  детских эндокри-
нологов [3]. Представленный клинический случай 
демонстрирует принципиальность своевремен-
ной диагностики и  назначения адекватной терапии 
у  пациентов с  аутоиммунным полиэндокринным 
синдромом 1-го типа. После установления предвари-
тельного диагноза пациенту и  начала терапии отме-
чается положительная динамика состояния.

Клиническая картина аутоиммунного полиэндо-
кринного синдрома 1-го типа вариативна, характери-
зуется различными аутоиммунными поражениями, 
и  последовательность их появления может варьиро-
вать у  разных пациентов, что  требует тщательного 
и  своевременного обследования пациента с  подо-
зрением на  данное заболевание [6]. Один из  наибо-
лее характерных и ранних признаков аутоиммунного 
полиэндокринного синдрома 1-го типа — поражение 
надпочечников, что  приводит к  их недостаточной 
функции [1]. Грибковые инфекции, часто вызванные 

Рисунок. Диффузная алопеция волосистой части головы.
Figer. Diffuse alopecia of the scalp.
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Candida albicans, могут проявляться в  детском воз-
расте [3]. Гипопаратиреоз обычно начинается про-
являться в раннем или среднем детском возрасте [2]. 
Алопеция и  дерматологические проявления могут 
манифестировать в  любом возрасте. Наиболее часто 
при  возникновении алопеции пациенты обраща-
ются к  дерматологам-трихологам, но  причина кро-
ется в эндокринной патологии; это еще раз заостряет 
внимание на  том, что  врачи разных специальностей 
должны быть ознакомлены с  симптоматикой ауто-
иммунных полиэндокринных синдромов [8]. Хро-
нический тиреоидит или  другие аутоиммунные 
заболевания могут появляться в  различные периоды 
детства или  подросткового возраста [13]. Своевре-
менная диагностика позволяет продлить и  повы-
сить качество жизни пациента, минимизировать 
риск развития тяжелых и угрожающих жизни состо-
яний, таких как электролитный дисбаланс, который 
способен привести к  сердечно-сосудистым ката-
строфам [8]. Лечение заболевания подразумевает 
пожизненную заместительную терапию глюкокорти-
коидами под динамическим наблюдением врача [17]. 

Кроме того, необходимо не  только диагностировать 
и назначить адекватную терапию, но и обучить паци-
ента и его семью коррекции заместительной терапии 
при острых состояниях. 

Заключение

В заключение необходимо еще раз подчеркнуть, 
что  клиническая картина аутоиммунного поли-
эндокринного синдрома 1-го типа полиморфна, 
и  это обусловливает важность комплексного обсле-
дования больных и  привлечения узких специали-
стов при  обнаружении аутоиммунного заболевания 
в  сочетании с  другими компонентами данного син-
дрома, так как  ряд полиэндокринопатий может 
протекать под  маской иных заболеваний. В  насто-
ящее время данная патология встречается все чаще, 
что свидетельствует о необходимости осведомленно-
сти о ее клинических проявлениях врачей различных 
специальностей для  своевременной и  верной вери-
фикации диагноза. В каждом конкретном случае про-
явления и  последовательность их появления могут 
быть индивидуальными.

Таблица. Результаты лабораторных исследований
Table. Results of laboratory tests

Дата Наименование Результат Референсные значения

07.12.2022 С-пептид 0,80 нг/мл 0,50–3,20 нг/мл

07.12.2022 Фоликулостимулирующий гормон 0,20 мМЕ/мл 0,80–13,80 мМЕ/мл

07.12.2022 Лютеинизирующий гормон 0,10 мМе/мл 0,80–8,40 мМЕ/мл

07.12.2022 Кортизол утром 46,30 нмоль/л 120,00–660,0 нмоль/л

09.12.2022 Общий белок 79,80 г/л 60,00–83,00 г/л

09.12.2022 Холестерин 6,86 ммоль/л 3,21–5,20 ммоль/л

09.12.2022 Мочевина 7,90 ммоль/л 2,50–6,40 ммоль/л

09.12.2022 Кретинин 49,00 мкмоль/л 27,00–62,00 мкмоль/л

09.12.2022 Калий 6,11 ммоль/л 3,50–5,30 ммоль/л

09.12.2022 Натрий 130,10 ммоль/л 135,00–148,00 ммоль/л

09.12.2022 Альфа-амилаза общая 80,00 ед/л 29,00–90,00 ед/л

09.12.2022 Аспартатаминотрансфераза 48,40 ед/л 0,00–35,00 ед/л

09.12.2022 Аланинаминотрансфераза 43,40 ед/л 0,00–40,00 ед/л

11.12.2022 Пролактин 538,00 нмоль/л 73,00–407,00 нмоль/л

11.12.2022 Адренокортикотропный гормон >1250 пг/мл 7,20–63,30 пг/мл

14.12.2022 Глюкоза 5,50 ммоль/л 3,30–6,10 ммоль/л

14.12.2022 Мочевина 5,00 ммоль/л 2,50–6,40 ммоль/л

14.12.2022 Калий 4,95 ммоль/л 3,50–5,30 ммоль/л

14.12.2022 Натрий 136,10 ммоль/л 135,00–148,00 ммоль/л

14.12.2022 Кальций 2,42 ммоль/л 2,2–2,7 ммоль/л

14.12.2022 Фосфор неорганический 1,54 ммоль/л 1,45–1,78 ммоль/л
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