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Резюме
В статье представлены современные дан-
ные по вопросу первичной цилиарной дис-
функции. Первичная цилиарная дисфункция 
и ее вариант – синдром Картагенера, пред-
ставляет собой редко встречающуюся пато-
логию. Несмотря на наличие хронических 

респираторных симптомов у пациентов, на-
чиная с неонатального периода, осведом-
ленность педиатров о данном заболевании 
остается невысокой. В статье представлено 
собственное клиническое наблюдение паци-
ента с синдромом Картагенера.
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Summary
Th e article presents current data on the issue of 
primary ciliary dysfunction. Primary ciliary dys-
function and its variant, Kartagener`s syndrome, 
is a rare pathology. Despite the presence of chronic 

respiratory symptoms in patients from the neonatal 
period, pediatricians’ awareness of this disease re-
mains low. Th e article presents the own clinical ob-
servation of a patient with Kartagener`s syndrome.
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Первичная цилиарная дискинезия (ПЦД) (си-
нонимы: двигательная цилиопатия, синдром 
неподвижных ресничек) – редкое генетически 
детерминированное заболевание из группы 
цилиопатий, в основе которого лежит дефект 
ультраструктуры ресничек эпителия респи-
раторного тракта и аналогичных им структур 
(№ 2426500 по ОМIМ). Наиболее часто ПЦД 
проявляется хроническими инфекциями 
дыхательных путей, органов слуха и нару-
шениями фертильной функции. В 40–50% 
случаях у пациентов наблюдается зеркаль-
ное расположение или неполное аномальное 
расположение внутренних органов – данная 
патология известна как синдром Картагенера 
(ОМIМ № 244400) [1,2]. Впервые обратное 
расположение внутренних органов в соче-
тании с бронхоэктазами описал А. Зиверт 
(1902). Более подробное описание данной 
патологии и ее семейных форм представлено 
М. Картагенером (1933).

Код ПЦД согласно МКБ-10: Q33.8 – Другие 
врожденные аномалии легкого, Q89.3 – Situs 
inversus, J98.0 – Болезни бронхов, не класси-
фицированные в других рубриках.

ПЦД является достаточно редкой пато-
логией. Частота забол евания составляет от 
1:10000 до 1:30 000 детей, родившихся живы-
ми. Осведомленность врачей о ПЦД невысока, 
в связи с чем диагностика и проведение лечеб-
ных мероприятий данной патологии в боль-
шинстве случаев несвоевременны. Средний 
возраст установления диагноза ПЦД в стра-
нах Европы составляет 5,3 года, синдрома 
Картагенера – 3,5 года [3].

 ПЦД обусловлена дефектами строения или 
полным отсутствием ресничек и жгутиков, 
расположенных на поверхности многих эпи-
телиальных клеток, что приводит к нару-
шению их подвижности. Тип наследования 
заболевания – чаще аутосомно- рецессивный, 
реже встречаются Х-сцепленные формы забо-
левания. На портале ОМIМ (244400) указано 
более 30 генетических локусов, участвующих 
в реализации ПЦД. Данные гены контролиру-
ют функцию структурных белков аксонемы. 
Наличие генетического дефекта приводит 
к нарушению синтеза белков жгутиков и рес-
ничек, в результате чего подвижность ресни-
чек снижается или вовсе утрачивается [4,5].  

В организме человека реснички и жгутики 
представлены во многих органах и систе-
мах: мерцательный эпителий респираторного 
тракта, клетки Кортиева органа уха, клетки 
почечных канальцев, реснитчатые клетки 
эпендимы желудочков головного мозга, фото-
рецепторы сетчатки глаза, клетки, выстила-
ющие желчевыводящие пути и фаллопиевы 
трубы, жгутики сперматозоидов. Сложная 
морфология реснички обусловливает боль-
шое разнообразие структурных нарушений, 
влияющих на ее функцию и приводящих 
к нарушению движение или к полной не-
подвижности. Выделяют 18 фенотипических 
вариантов нарушений ультраструктуры рес-
ничек [6].

Полная неподвижность или неполноценная 
работа ресничек мерцательного эпителия ре-
спираторного тракта приводят к нарушению 
нормальной очищающей функции дыхатель-
ной системы и дальнейшему инфицированию 
секрета верхних и нижних дыхательных пу-
тей, что способствует формированию реци-
дивирующих и хронических респираторных 
инфекций, хронического синусита.

Следствием постоянного воспаления слу-
ховой трубы является хронический средний 
отит со снижением слуха.

В результате нарушения структуры и функ-
ций ресничек, расположенных в эмбриональ-
ном узле, которые обеспечивают поворот 
внутренних органов в периоде внутриутроб-
ного развития. У половины больных ПЦД 
наблюдается обратное расположение вну-
тренних органов.

Аномальное строение фимбрий фаллопи-
евых труб у женщин приводит к внематоч-
ной беременности, дефектная подвижность 
сперматозоидов у мужчин – к бесплодию [7].

На  сегодняшний день классификация ПЦД 
не разработана.

Клиническая картина ПЦД разнообразна 
в связи с выраженной генетической неодно-
родностью и полиорганностью поражения. 
Ведущими клиническими проявлениями 
ПЦД являются: частые воспалительные за-
болевания верхних и нижних дыхательных 
путей, связанные с нарушением мукоцили-
арного клиренса и развитием хронического 
бронхолегочного процесса. С раннего воз-
раста для ребенка характерным является 
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наличие рецидивирующего бронхита, кото-
рый сопровождается длительным продуктив-
ным кашлем с гнойной или слизисто- гнойной 
мокротой, рецидивирующего экссудативного 
отита со снижением слуха, устойчивого к те-
рапии риносинусита, связанного с наруше-
нием строения (агенезией или гипоплазией) 
придаточных пазух носа.

При синдроме Картагенера, кроме данных 
проявлений, имеет место полное обратное 
(«зеркальное») расположение (situs inversus) 
или неполное аномальное расположение 
внутренних органов – гетеротаксия (situs 
ambiguos): декстрогастрия, декстрокардия, 
аномально расположенная печень [1,7].

Д ля выявления ПЦД у пациентов, имею-
щих хронические респираторные симптомы 
с раннего детства, разработана Предиктивная 
шкала PICADAR ( Primary CiliAry DiskinesaA 
Rule), которая включает следующие вопросы:
• родился пациент доношенным или недо-

ношенным?
• были ли у пациента раннем неонатальном 

периоде респираторные симптомы (тахип-
ноэ, кашель, пневмония)?

• была ли госпитализация пациента в от-
деление интенсивной терапии недоношен-
ных?

• имеется ли у пациента аномальное рас-
положение внутренних органов?

• имеется ли у пациента врожденный порок 
сердца?

• имеется ли у пациента круглогодичный 
ринит?

• имеет ли пациент хронические симптомы 
со стороны органа слуха: отит, снижение 
слуха, перфорацию барабанной перепонки?

Чувствительность и специфичность суммы 
баллов оценки признаков более 5: 0,90 и 0,75 
соответственно [8].

При установлении диагноза учитывают-
ся: результаты скрининга – снижение уров-
ня оксида азота в выдыхаемом назальном 
воздухе, анализ частоты и паттерна биения 
ресничек в биоптате из полости носа или 
бронха путем световой микроскопии, данные 
трансмиссионной электронной микроскопии 
(ТЭМ) – обнаружение аномалий строения 
ресничек в биоптате слизистой оболочки носа 
или бронха, генетическое тестирование [9].

Стандартизованные подходы к диагности-
ке ПЦД изложены в согласительном докумен-
те Европейского респираторного общества.

Критериями подтвержденного диа-
гноза ПЦД являются: явные клинико- 
анамнестические признаки ПЦР; обнаруже-
ние при ТЭМ характерных дефектов строения 
ресничек (отсутствие наружных динеиновых 
ручек, одновременное отсутствие наружных 
и внутренних динеиновых ручек , отсутствие 
внутренних динеиновых ручек в сочетании 
с нарушениями со стороны микротрубочек); 
обнаружение биаллельной мутации генов, 
патогномоничных для ПЦД.

К критериям высоко вероятного диагно-
за ПЦД относятся: симптомы, похожие на 
ПЦД; очень низкий уровень оксида азота 
в выдыхаемом назальном воздухе в соче-
тании с положительным результатом при 
световой микроскопии биоптата эпителия 
дыхательных путей (неподвижные реснички 
или циркулярное движение ресничек). При 
наличии синдрома Картагенера и суммарного 
балла по шкале PICADAR ≥ 10 – диагноз явля-
ется правомочным даже при отрицательном 
результате всех остальных тестов [2]. 

Диагностика синдрома Картагенера так-
же включает: рентгенографию или компью-
терную томографию (КТ) органов грудной 
клетки (выявляют признаки хронического 
бронхита, в некоторых случаях – ателектазы, 
пневмосклероз, декстрокардию, почти в по-
ловине случаев – бронхоэктазы различной 
локализации); рентгенографию или КТ при-
даточных пазух носа (выявляют пансину-
сит, нередко – недоразвитие лобных пазух); 
исследование функции внешнего дыхания 
(позволяет определить снижение показателей 
спирометрии); исследование газового соста-
ва крови и/или сатурации (подтверждает 
гипоксемию).

Диагностическая и/или лечебная трахе-
обронхоскопия проводится для получения 
бронхоальвеолярного секрета с целью опре-
деления микробного возбудителя, а также 
для проведения биопсии слизистой обо-
лочки бронха для последующей электрон-
ной микроскопии. Исследование биоптата 
слизистой оболочки носа помогает изучить 
строение ресничек мерцательного эпителия. 
Допплер- эхокардиография проводится для 
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выявления нарушений строения или рас-
положения органов сердечно- сосудистой 
системы и измерения градиента давления 
на легочной артерии. Мониторирование со-
стояния слуховой функции c помощью ауди-
ологических тестов выявляет тугоухость [1].

 Подход к терапии детей с ПЦД должен 
быть мультидисциплинарным в связи с по-
лиорганностью поражения. Основными 
целями терапии является предупреждение 
прогрессирования и/или развития брон-
хоэктазов и сохранение нормальной легоч-
ной функции, носового дыхания и слуха. 
Консервативное лечение включает: кинезите-
рапию, которая является основным лечебно- 
реабилитационным мероприятием в детском 

возрасте; ирригационную терапию (промы-
вание носовых ходов гипертоническим рас-
твором натрия хлорида), антибактериаль-
ную терапию при обострении хронического 
бронхолегочного процесса в соответствии 
с чувствительностью выделенной микро-
флоры; ингаляционную бронхолитическую 
терапию при наличии бронхообструктивного 
синдрома (ипратропия бромид в сочетании 
с фенотеролом, сальбутамолом, сальметеро-
лом, формотеролом). Оперативное лечение 
нижних дыхательных путей рекомедуется 
крайне редко [1,10].

Описания случаев синдрома Картагенера 
в детском возрасте остаются немногочис-
ленными.

Представляем собственное клиническое наблюдение
Под нашим наблюдением находится девочка 
М. 1,5 лет.

Обследование плода (срок гестации 37–38 
недель): плацентарные нарушения, задерж-
ка внутриутробного развития плода, един-
ственная артерия пуповины, трихомонадный 
кольпит, многоводие, аномалия развития 
внутренних органов (situs inversus).

Диагноз в роддоме (возраст ребенка 1 день): 
Врожденный порок сердца (транспозиция 
магистральных сосудов, дефект межпред-
сердной перегородки), НК 2б. Situs inversus 
totalis. Врожденные рассеяннее ателектазы. 
Задержка внутриутробного развития, гипо-
пластический тип.

Диагноз СПбГМУ ПЦ ОАРДКХП (возраст 
ребенка 3 месяца):

О с н о в н о й :  S i t u s  i nve r s u s  t o t a l i s . 
Декстрокардия. Оперированный врожден-
ный порок сердца: транспозиция магистраль-
ных сосудов. Фенистрированная заслонка 
овального окна (рестриктивные дефекты). 
Коарктация аорты. Открытый артериальный 
проток.

Осложнения: Послеоперационный стеноз 
неолегочной артерии, умеренно выраженный. 
Регургитация неолегочной артерии, 2 степе-
ни. НК 2А степени.

Фон: Синдром Картагенера.
Соп у тству ющий: Первична я цили-

арная дискинезия. Хронический брон-
хит. Двусторонний врожденный стеноз 

носослезного протока. Перинатальное сме-
шанное поражение ЦНС 1 степени, подо-
стрый период, синдром мышечной дистонии. 
Снижение толерантности к физической на-
грузке. Белково- энергетическая недостаточ-
ность II ст.

Операции: Ангиокардиография. Рент ген-
эндоваскулярная коррекция – баллонная 
атриосептостомия (процедура Рашкинда). 
Резекция коарктации аорты с  анастомо-
зом. Артериальное переключение (опера-
ция Жатане). Ушивание дефекта межпред-
сердной перегородки с фенистрацией 3 мм. 
Пересечение, с прошиванием открытого ар-
териального протока.

Диагноз ГБУ «ГДКБ № 2 г. Донецка» (воз-
раст ребенка 1,5 года):

Острая респираторная инфекция.
Первичная цилиарная дискинезия: син-

дром Картагенера. Полное обратное распо-
ложение внутренних органов. Двусторонний 
врожденный стеноз носослезного протока. 
Хронический ринит. Хронический бронхит, 
ДН 2.

Врожденный порок сердца: декстрокар-
дия, транспозиция магистральных сосудов, 
коарктация аорты, открытый артериальный 
проток. Состояние после операций: про-
цедуры Рашкинда, резекции коарктации 
аорты, операции артериального переключе-
ния, ушивания дефекта межпредесердной 
перегородки с фенистрацией, пересечения 
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с прошиванием открытого артериального 
протока. Послеоперационный стеноз неоле-
гочной артерии, с регургитацией I степени. 
Недостаточность неоаортального клапана 
I степени. Недостаточность трикуспидаль-
ного клапана I степени. Дилатация правых 
камер сердца. Межпредсердное сообщение 
(фенистрация). НК 2А.

Ложный копчиковый ход.
Дополнительная долька селезенки.
Белково- энергетическая недостаточность 

II степени.

Заключен ие
ПЦД и ее вариант – синдром Картагенера, 
представляет собой редко встречающуюся 
патологию. Несмотря на наличие хрони-
ческих респираторных симптомов у паци-
ентов с неонатального периода, осведом-
ленность педиатров о данном заболевании 
остается невысокой. Особенностью пред-
ставленного клинического случая является 
обнаружение полного обратного располо-
жения внутренних органов при обследова-
нии плода, раннее формирование у ребенка 

хронического бронхита и хронического ри-
нита, наличие сочетанного врожденного 
порока сердца (декстрокардии, транспози-
ции магистральных сосудов, коарктации 
аорты, открытого артериального протока). 
Своевременная хирургическая коррекция 
порока сердца, адекватная терапия нару-
шения гемодинамики, регулярное проведе-
ние реабилитационных мероприятий пер-
вичной цилиарной дискинезии позволяют 
продлить жизнь пациенту.

Рисунок 1.
Рентгенография ор-
ганов грудной клетки 
обследованного нами 
пациента с синдро-
мом Картагенера. На-
личие декстрокардия.
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