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Аннотация 
Первичные иммунодефицитные состояния, как генетически обусловленные заболевания, имеют различные варианты клинических 
проявлений и порой скрываются под масками других заболеваний. Наследственный ангиоотек (НАО) является орфанным генетически 
обусловленным заболеванием и возникает как следствие снижения синтеза С1-ингибитора (С1-ИНГ) и/или снижения его функциональ-
ной активности. Отличительной особенностью НАО является сочетание отечности мягких тканей головы, верхних дыхательных путей 
и слизистой оболочки желудочно-кишечного тракта или возникновение изолированного отека последней. Провоцирующими фактора-
ми возникновения НАО являются стрессовые состояния, медицинские инвазивные манипуляции, при этом продолжительность клини-
ческих проявлений составляет от 2 до 5 сут. Снижение синтеза или функциональной активности С1-ИНГ приводит к накоплению бра-
дикинина. Именно это и является причиной отсутствия эффекта от введения эпинефрина, системных глюкокортикостероидов, антиги-
стаминных препаратов, что ухудшает прогноз заболевания и приводит к возникновению угрожающего жизни пациента состояния. НАО 
относится к разряду заболеваний с гиподиагностикой, с отсутствием настороженности у врачей первичного звена здравоохранения, а 
также, в случае изолированной абдоминальной атаки, может приводить к необоснованным хирургическим вмешательствам. В статье на 
примере клинического случая пациента с НАО, выявленного в Омской области, дана характеристика различных вариантов клиниче-
ских проявлений НАО, продемонстрирована роль оценки наследственного анамнеза и триггеров НАО, подчеркнуто значение своевре-
менно начатой терапии и рассмотрены современные возможности оказания медицинской помощи данной категории пациентов для 
спасения их жизни и улучшения ее качества.  
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Abstract 
Primary immunodeficiency conditions, as genetically determined diseases, have various clinical manifestations and sometimes hide under the 
masks of other diseases. Hereditary angioedema (HAE) is an orphan genetic disorder that occurs as a result of reduced synthesis of C1-inhibitor 
(C1-INH) and/or reduced functional activity of C1-INH. A distinctive feature of the HAE is characterized by the localization of edema not only in 
the head, neck, and upper respiratory tract, but by a combination or isolated edema of the gastrointestinal tract. The provoking factor in the ap-
pearance of edema is stressful conditions, medical invasive manipulations, while the duration of edema can last from 2 to 5 days. Decreased syn-
thesis or functional activity of the C1-INH leads to the accumulation of bradykinin. This is the reason for the lack of effect from the administration 
of epinephrine, systemic glucocorticosteroids, antihistamines, which worsens the prognosis of the disease and acts as a life-threatening condition. 
HAE belongs to the category of diseases with underdiagnosis, with a lack of alertness among primary care doctors, and also, in the case of an iso-
lated abdominal attack, leads to unjustified surgical interventions. The article, using the example of a clinical case of a patient with HAE identified 
in the Omsk region, characterizes various variants of clinical manifestations of HAE, demonstrates the role of assessing hereditary anamnesis and 
edema triggers, emphasizes the importance of timely therapy and modern possibilities of providing medical care to this category of patients to 
improve the quality and save their lives. 
Keywords: hereditary angioedema, primary immunodeficiency, HAE, bradykinin, inhibitor, complement, prevention. 
For citation: Nadey E.V., Lepekhina E.S., Usacheva E.V. Clinical case of hereditary angioedema. Clinical review for general practice. 2026; 7 
(1): 27–30 (In Russ.). DOI: 10.47407/kr2026.7.1.00747

DOI: 10.47407/kr2026.7.1.00747

Введение 
Наследственный ангиоотек (НАО) – орфанное гене-

тически обусловленное заболевание с аутосомно-доми-
нантным типом наследования, основными клиниче-
скими проявлениями которого выступают рецидиви-
рующие ангиоотеки различной локализации с вовлече-
нием слизистых оболочек и глубоких слоев кожи [1]. 
Распространенность НАО составляет примерно 1 случай 
на 50 тыс. человек [2].  

НАО возникает в результате мутаций гена, кодирую-
щего С1-ингибитор (С1-ИНГ). Существуют два основ-
ных типа НАО, которые наследуются по аутосомно-до-
минантному типу: НАО 1-го типа составляет примерно 
85% случаев и возникает в результате количественного 
дефицита С1-ИНГ; НАО 2-го типа является причиной 
примерно 15% случаев и является следствием дисфунк-
ции белка С1-ИНГ [3]. Выделяют также форму НАО с 
нормальным уровнем С1-ИНГ. 
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Типичные признаки и симптомы НАО появляются в 
детстве или в период полового созревания и сохраняются 
на протяжении всей жизни. Дебют НАО в течение пер-
вых трех лет жизни отмечается лишь в 35% случаев, а у 
65% пациентов приходится на возраст от 12 лет и старше. 
К сожалению, имеет место гиподиагностика заболева-
ния: в среднем проходит 8–20 лет от момента возникно-
вения симптомов до установления диагноза НАО [4]. 
Для НАО характерны рецидивирующие отеки раз-

личной локализации. Могут поражаться несколько 
областей тела, включая лицо, язык, гортань, дисталь-
ные отделы конечностей, стенку кишечника, генита-
лии. Приступы длятся от 72 до 96 ч, часто протекая в тя-
желой форме, значительно снижая дееспособность и 
качество жизни пациентов, и при отсутствии оказания 
медицинской помощи могут приводить к летальному 
исходу. Обычно приступы начинаются с продромаль-
ного ощущения покалывания, которое может сопро-
вождаться незудящей сыпью. Тип ангиоотека, наблю-
даемый при НАО, не связан с наличием крапивницы и 
не поддается лечению системными глюкокортикосте-
роидами (ГКС) и/или антигистаминными препаратами 
(АГП), так как обусловлен эффектами брадикинина.  
Для НАО характерны медленное нарастание отека и 

быстрое развитие асфиксии с момента появления симп-
томов нарушения дыхания (в среднем в течение 20–40 
мин). Приступы такого типа встречаются редко, но бо-
лее половины больных c НАО имеют хотя бы один оро-
фарингеальный приступ в течение жизни, который мо-
жет иметь фатальный исход [5].  
Сложнее всего диагностировать НАО при изолиро-

ванных абдоминальных отеках. Абдоминальные атаки 
возникают у 43–93% пациентов с НАО (по некоторым 
данным, до 70–80% случаев). До 80% пациентов имеют 
рецидивирующий характер абдоминальных приступов. 
На протяжении многих лет абдоминальные симптомы 
могут быть единственным симптомом НАО. Боли в жи-
воте описываются пациентами как «спазмы», «колики» 
и оцениваются как тяжелые, мучительные у 87% паци-
ентов. Частыми симптомами выступают рвота, диарея, 
возникающие как проявление транзиторного отека 
стенки тонкого кишечника, приводящего к частичной 
или полной кишечной непроходимости, что обусловли-
вает неотложную госпитализацию в хирургический ста-
ционар [6]. Частота и тяжесть атак непредсказуемы и 
различны у каждого пациента и так же непредсказуемо 
могут меняться во времени: в 28% случаев – каждые  
2–4 мес, в 18% – раз в 2–3 мес, в 18% – реже чем каждые 
6 мес, в 34% – более 1 раза в месяц. 
Диагноз НАО устанавливается на основании тщатель-

ного сбора анамнеза заболевания, наследственного 
анамнеза, клинического обследования, анализа иммуно-
логических показателей крови, выявляющего снижение 
уровня белков комплемента, и, в случаях высокого кли-
нического подозрения и рецидивирующего ангиоотека 
неопределенной этиологии, генетического тестирова-
ния. Основной метод диагностики НАО – генетическое 
исследование, дающее возможность выявить мутации, 

значимые для развития НАО, и точно установить диаг-
ноз (особенно при НАО 3-го типа). Кроме того, выявлен-
ные мутации позволяют прогнозировать вероятность 
развития НАО на доклинической стадии. Также стоит от-
метить, что генетическое исследование более значимо 
для детей первого года жизни, поскольку исследование 
системы комплемента в этом возрасте нецелесообразно. 
В России разработан скрининг НАО, он касается родите-
лей, братьев, сестер, детей пациентов с НАО и включает 
исследование уровня С4-компонента комплемента, ис-
следование концентрации и функциональной активно-
сти С1-ИНГ с последующим (при наличии показаний) 
молекулярно-генетическим обследованием. 
При установлении диагноза НАО каждый пациент 

должен быть обеспечен препаратом неотложной по-
мощи – антагонистом В2-рецепторов брадикинина, ко-
торый препятствует сцеплению излишне выработавше-
гося брадикинина с В2-рецепторами, для купирования 
приступов НАО, а также использования с целью обес-
печения лечебного и профилактического лечения пе-
ред всевозможными диагностическими и лечебными 
травматическими медицинскими манипуляциями, в 
том числе оперативными, стоматологическими, гине-
кологическими и др. [7]. В стационарных условиях для 
купирования острых атак используют концентрат инги-
битора С1-эстеразы. В экстренных случаях, при недо-
ступности антагониста В2-рецепторов брадикинина и 
концентрата ингибитора С1-эстеразы, для оказания не-
отложной помощи пациентам с НАО используют 
плазму крови, представляющую собой донатор ингиби-
тора С1-эстеразы. Аминокапроновая кислота использу-
ется у больных НАО off-lable, так как является един-
ственным ингибитором фибринолиза для внутривен-
ного введения. Ингибиторы фибринолиза могут быть 
назначены пациентам с НАО для купирования перифе-
рических атак и невыраженных абдоминальных атак.  
С целью улучшения качества медицинской помощи па-
циентам с НАО при выявлении заболевания на каждого 
пациента оформляется «Паспорт пациента», где опи-
сываются порядок ведения пациента и алгоритм оказа-
ния неотложной помощи. Однако при поступлении па-
циента в стационар с клинической картиной абдоми-
нальной атаки под маской острой кишечной непрохо-
димости или острого ларингофарингеального отека 
«Паспорт пациента» специалистами зачастую игнори-
руется, что может привести к необоснованным хирурги-
ческим вмешательствам и даже смерти пациента. 

 
Клинический случай 
Пациент У., 24 лет, впервые обратился на консульта-

цию к врачу аллергологу-иммунологу с жалобами на 
высыпания в области туловища в виде «лепешек» с не-
большим зудом, появление плотных белых отеков в 
области лица, шеи с затруднением дыхания (см. рису-
нок), отечностью дистальных отделов нижних конечно-
стей. При сборе анамнеза установлено, что отечность 
сохранялась у пациента до 3–4 сут, отсутствовало влия-
ние проводимой терапии блокаторами гистаминовых 
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рецепторов и системными ГКС на частоту, выражен-
ность и длительность клинических проявлений НАО. 
Причину появления отечности мягких тканей и высы-
паний четко связать с чем-либо не удалось, пищевую и 
лекарственную непереносимость пациент отрицает. На-
следственный анамнез не отягощен.  
Из анамнеза заболевания известно, что с 10-летнего 

возраста ежегодно, независимо от сезона, без видимой 
причины отмечались высыпания на теле и отеки в 
области лица, наблюдался у педиатра с приемом АГП 
по потребности. В подростковом возрасте изменилась 
локализация отеков – они стали появляться в области 
стоп или кистей, чаще всего после физической на-
грузки. В большинстве случаев отеки возникали без 
видимой причины, иногда отмечал, что провоцирую-
щим фактором могла быть физическая нагрузка или 
механическое воздействие на кожу (травма). Эпизоди-
чески отмечал высыпания на теле в виде красных пя-
тен, не сопровождающихся зудом, без четкой связи с 
приемом пищи или действием каких-либо факторов. 
Продолжал наблюдение у участкового педиатра.  
С возрастом частота появления отечности возрастала, 
эффекта от приема АГП не отмечал. Отечность разви-
валась в течение суток и чаще всего проходила само-
стоятельно через 3–4 дня. Период с момента начала 
заболевания до обращения к врачу аллергологу-имму-
нологу составил 14 лет. 
В 2002 г., в возрасте 24 лет, пациент впервые обратился 

на прием к врачу аллергологу-иммунологу. Было прове-
дено общеклиническое обследование и выявлены следую-
щие изменения: гиперхолестеринемия (8,05 ммоль/л); 
ультразвуковое исследование – застой желчи в желч-
ном пузыре, добавочная селезенка 17 мм; фиброгастро-
дуоденоскопия – явления катарального гастрита и 
бульбита, рубцовая деформация луковицы двенадцати-
перстной кишки; фиброколоноскопия – хронический 
колит; электрокардиография – метаболические изме-
нения в миокарде. Пациенту назначено лечение в виде 
трех курсов неспецифической гипосенсибилизирую-

щей терапии стабилизаторами мембран тучных клеток 
с улучшением в виде купирования высыпаний, однако 
отеки дистальных отделов преимущественно нижних 
конечностей продолжали беспокоить с периодич-
ностью 1–2 раза в месяц, эффекта от приема АГП и си-
стемных ГКС по-прежнему не отмечалось. 
С 2005 г. пациент впервые стал замечать, что до по-

явления отечности возникали боль в эпигастральной 
области (на фоне стрессов) и высыпания в области туло-
вища (не всегда), только затем, через час, появлялась 
отечность в области горла и дистальных отделов конеч-
ностей. Стала прослеживаться связь появления отеков с 
физическим перенапряжением или волнением. Кроме 
того, появились данные наследственного анамнеза – у 
пациента за эти годы родился сын, у которого возни-
кали эпизоды отечности в области гортани. В период 
очередной госпитализации в отделение аллергологии-
иммунологии пациенту было проведено иммунологиче-
ское обследование: уровень С3-компонента компле-
мента – 0,2 г/л (при норме 0,9–18,0 г/л), С4-компонента 
комплемента – 0,34 г/л (при норме 0,16–0,54 г/л). Вы-
явленное снижение уровня С3-компонента компле-
мента, с учетом появления данных наследственного 
анамнеза (ангиоотеки у сына), особенностей отечности 
и связи с физической нагрузкой или стрессовыми си-
туациями, отсутствия эффекта от проводимой терапии 
АГП и системными ГКС, косвенно подтверждало на-
следственный характер ангионевротического отека. От 
проведения генетического обследования в Федераль-
ном центре пациент воздержался. Для долгосрочной 
профилактики был назначен даназол в дозе 200 мг/сут 
в течение 3 мес, затем пациент был переведен на тера-
пию в дозе 100 мг/сут. Однако число периферических 
отеков, эпизодов отечности гортани достигало кратно-
сти 1–2 раза в месяц с необходимостью обращения за 
неотложной медицинской помощью; появились реци-
дивирующие фурункулы, гидраденит. 
В 2007 г. с клинической картиной выраженного боле-

вого синдрома в области живота пациент был доставлен 
бригадой скорой медицинской помощи в приемное от-
деление стационара, где было проведено хирургическое 
вмешательство – диагностическая лапароскопия, по ре-
зультатам которой патологический очаг не выявлен; в 
дальнейшем переведен в отделение реанимации с подо-
зрением на острый панкреатит. После дообследования 
диагноз острого панкреатита не подтвердился, за время 
наблюдения рецидивировали отеки в области бедра, 
гортани, мошонки. С этого момента отеки в области 
гортани или конечностей всегда сопровождались абдо-
минальными болями.  
С 2007 г. пациент был переведен на долгосрочную 

профилактику с использованием антифибринолитиче-
ского средства (транексамовая кислота в средней дозе 
1,0–1,5 г/сут) под контролем свертывающей системы 
крови. Частота приступов уменьшилась до 1 раза в 6–8 
нед. В «Паспорт больного наследственным ангиооте-
ком для пациентов старше 18 лет» были внесены реко-
мендации по оказанию помощи в неотложных ситуа-

Внешний вид пациента с НАО. 
Appearance of the patient with HAE.
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циях, в период атаки, в случае хирургических вмеша-
тельств или инвазивных манипуляций. 
В 2008 г. появились новые данные наследственного 

анамнеза – у матери пациента впервые возник отек в 
области правой ушной раковины. При проведении имму-
нологического исследования у нее было выявлено сниже-
ние уровня С3-компонента комплемента до 0,04 г/л.  
В последующем, после однократного эпизода ангио-
отека, рецидивы отеков не отмечались. 
В 2014 г., в возрасте 36 лет, на основании проведен-

ного генетического исследования пациент был включен 
в региональный сегмент Федерального регистра лиц, 
страдающих жизнеугрожающими и хроническими про-
грессирующими редкими (орфанными) заболева-
ниями. В качестве неотложной терапии для купирова-
ния жизнеугрожающих атак НАО был назначен блока-
тор брадикининовых В2-рецепторов. 
В 2015 г. число абдоминальных атак резко снизилось, 

прием транексамовой кислоты осуществлялся по потреб-
ности не чаще 4 раз в год. В настоящее время два сына 
пациента с подтвержденным диагнозом НАО также 
включены в Федеральный регистр лиц, страдающих жиз-
неугрожающими и хроническими прогрессирующими 
редкими (орфанными) заболеваниями. 
Описанный случай НАО, несомненно, представляет 

клинический интерес и демонстрирует особенности 
течения НАО, который проявился в трех поколениях.  

 
Заключение 
НАО представляет собой серьезную медико-социаль-

ную проблему, так как влияет на качество жизни паци-
ентов и может привести к летальному исходу при отсут-
ствии своевременного оказания неотложной помощи и 
адекватной профилактической терапии. Поздняя диаг-
ностика заболевания, принятие неверных решений в 
тактике ведения пациентов с НАО, высокий риск небла-
гоприятных исходов заболевания обусловлены: 

• низкой настороженностью врачей первичного звена 
в силу относительно невысокой частоты встречаемости 
НАО; 

• недостаточно качественным сбором анамнеза, в том 
числе наследственного (особенно при наличии ближай-
ших родственников с симптомами НАО в виде рециди-
вирующих отеков, ургентных ситуаций, связанных с на-
рушением дыхания / асфиксией, трахеотомиями, эпи-
зодами «острого живота»); 

• отсутствием анализа триггеров атак НАО, таких как 
стресс, нагрузки, диагностические и лечебные меди-
цинские манипуляции; 

• многообразием клинических проявлений НАО, в 
том числе изолированных абдоминальных атак, по-
скольку исключить и даже заподозрить НАО в случае 
первой абдоминальной атаки без развития перифери-
ческих ангиоотеков практически невозможно;  

• недостаточным вниманием к отсутствию эффекта от 
проведения терапии АГП, системными ГКС.  
В связи с указанными трудностями следует подчерк-

нуть необходимость обучения врачей различных специ-
альностей методам диагностики и лечения НАО, что 
поможет существенно улучшить выявляемость данного 
заболевания, от ранней диагностики которого зависят 
своевременное назначение эффективных (особенно для 
комплементзависимых ангиоотеков) лекарственных 
средств и качество жизни пациентов. 
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