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Актуальность. Гемофагоцитарный синдром (ГФС) — по-
тенциально угрожающее жизни состояние, характеризующее-
ся активным разрушением клеток крови макрофагами. Вторич-
ный ГФС (вГФС) часто развивается на фоне различных забо-
леваний, включая ревматические болезни, что делает изучение 
его механизмов особенно важным. Наследственные факторы 
могут играть значимую роль в предрасположенности к разви-
тию ГФС. Этиология первичного ГФС, обусловленного мута-
циями в ряде генов, известна, однако роль наследственного 
фактора при вГФС остается неясной. Цель: определить на-
личие вариантов в генах, ответственных за первичный и вто-
ричный гемофагоцитарный синдром, у пациентов с вГФС на 
фоне ревматических заболеваний.

Материалы и методы. Обследовано 110 детей с под-
тверждённым ревматическим заболеванием, из них 55 маль-
чиков и 55 девочек. У всех больных был диагностирован юно-
шеский артрит с системным началом. Всем пациентам было 
проведено полногеномное секвенирование ДНК экзома для 
изучения генов, ответственных за развитие ГФС.

Результаты. У 32 (29%) из 110 больных было идентифи-
цировано 35 различных вариантов генов ГФС, все они были 
гетерозиготными. Среди них TNFRSF1A (5/35), IFIH1 (5/35), 
TNFAIP3 (4/35), STX11 (1/35), NLRP1 (2/35), NLRP3 (2/35), 
TREX1 (2/35), PLCG2 (2/35), NOD2 (3/35), NLRC4 (1/35), PRF1 
(1/35), PSTPIP1 (1/35), IL23R (1/35), IRF5 (1/35), NFAT5 (1/35), 
CARD14 (1/35), OTULIN (1/35), SIAE (1/35). Возраст дебюта 
вГФС у больных с выявленными вариантами в генах и без 
них отличался и составил 7,6 [3,7; 11,7] и 9,3 [5,1; 14,0] года 
соответственно. Длительность вГФС у детей в обеих груп-
пах значимо не различалась: 27 [15,7; 43,5] дней у пациентов 
с вариантами в генах ГФС, 24 [18; 38] дня в группе сравне-
ния. Летальность у больных с вГФС и вариантами в исследу-
емых генах составила 6% (2/32), у детей без значимых гене-
тических вариантов — 2% (2/78).

Заключение. вГФС может быть ассоциирован с патоген-
ными гетерозиготными вариантами в генах ГФС, что, в свою 
очередь, может объяснять механизмы его развития и оказы-
вать влияние на тяжесть заболевания у отдельных больных.
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