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Введение. Цилиопатии представ-
ляют собой группу редких наслед-
ственных заболеваний, вызванных 
мутациями в генах белков, определяю-
щих структуру и функции ресничек. Из-
за широкой распространённости рес-
нитчатого эпителия в организме цили-
опатии затрагивают различные ткани и 
органы, включая в себя ряд состояний, 
среди которых синдром Картагенера 
(СК) занимает существенное место.

  Синдром Картагенера – это клас-
сический вариант первичной цили-
арной дискинезии (ПЦД), характери-
зующийся патологией структуры или 
функции ресничек, приводящей к на-
рушению мукоцилиарного клиренса, 
и проявляющийся хроническими ин-
фекциями дыхательных путей и не-
полным или полным аномальным рас-
положением внутренних органов [12]. 
В настоящее время известно более 
50 генетических вариантов СК, ха-
рактеризующихся клинической гете-
рогенностью [3]. Так, по данным Е.И. 
Кондратьевой с соавт., пациенты с СК 
в 90% случаев рождаются доношен-
ными, в 47% случаев госпитализиру-
ются в отделения интенсивной тера-
пии в неонатальном периоде, стра-
дают рецидивирующими бронхитами, 
пневмониями, синуситами и отитами 
в 86,6%, 76,6%, 75%, 51,6% случаев 
соответственно. У 28,3% таких паци-
ентов регистрируются пороки сердца, 
у 5% – назальный полипоз, у 8,3% – 
патология почек [5]. 

Несмотря на наличие клинических 
рекомендаций, диагностика СК остает-
ся затруднительной в связи с тем, что 
клиническая картина не является спец-
ифичной только для ПЦД, отсутствует 
«золотой стандарт» диагностики и все 
диагностические рекомендации вклю-
чают в себя комбинацию различных 

анамнестических, функциональных, 
структурных и молекулярно-генетиче-
ских методов [4]. В настоящее время 
для диагностики СК используют харак-
терные клинико-анамнестические (ко-
личественная оценка значимости кли-
нических признаков – шкала PICADAR 
(от англ. PrImary CiliAry DyskinesaA 
Rule) и инструментальные данные в 
совокупности с результатами специ-
альных исследований: измерение 
уровня оксида азота (NO) в выдыха-
емом назальном воздухе, высокоско-
ростная цифровая видеомикроскопия 
(для оценки подвижности цилиарных 
жизнеспособных клеток), трансмис-
сионная электронная микроскопия 
(оценка состояния ультраструктуры 
аксонемы), иммунофлюоресцентное 
окрашивание различных структурных 
белков и генетическое тестирование 
[10]. В связи с недоступностью для ши-
рокого использования в неспециализи-
рованных стационарах высокотехно-
логичных диагностических тестов ПЦД 
часто диагностируются на поздних 
сроках жизни или не диагностируются 
вовсе, что приводит к позднему началу 
лечения или его отсутствию.

Сложность диагностики ПЦД де-
монстрирует представленный клини-
ческий случай. От пациента получено 
письменное информированное добро-
вольное согласие на участие в иссле-
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довании, публикацию описания кли-
нического случая и фотоматериалов 
в медицинском журнале, включая его 
электронную версию (12.12.2024).

Клинический случай. Ребенок от 
5-й беременности, протекавшей глад-
ко, от молодых здоровых родителей, 
не состоявших в родстве. При прена-
тальном скрининге в 20 недель вы-
явлена декстрокардия. Роды вторые 
срочные, физиологические. Вес при 
рождении 3630 г, длина тела 53 см. 
Оценка по шкале Апгар 7/7 баллов. В 
связи с проявлениями нарастающих 
дыхательных расстройств переведена 
из родильного зала в отделение ане-
стезиологии и реанимации. 

На 4-е сут жизни развилась клиника 
кишечной непроходимости, обуслов-
ленная незавершенным поворотом 
кишечника и кольцевидной поджелу-
дочной железой. При обследовании 
подтверждено, что у ребенка право-
сформированное праворасположен-
ное сердце, поясничная дистопия ле-
вой почки. 

На протяжении первого года жизни 
состояние ребенка было стабильным. 
С 1,5 лет часто (6-7 раз/год) болела ре-
спираторными заболеваниями, прояв-
ляющимися в форме ларинготрахео-
бронхитов, бронхиолитов, бронхо -об-
структивного синдрома. В периоде ре-
конвалесценции длительно сохранял-
ся влажный кашель. В возрасте 5 лет 
при обследовании на рентгеновской 
компьютерной томографии обнаруже-
на гипоплазия правого легкого. При 
повторном КТ-обследовании, в возрас-
те 8 лет, определялись изменения, ха-
рактерные для хронического бронхита: 
утолщение стенок бронхов, наличие 
пристеночного субстрата (мокроты). 
В возрасте 9 лет появилась клиника 
мочекаменной болезни, в связи с чем 
в «НМИЦ здоровья детей» (г. Москва) 
была произведена литотрипсия.

Профилактические прививки прово-
дились по индивидуальному графику. 
Аллергологический анамнез без осо-
бенностей. Неонатальный скрининг 
проводился, патологии не выявлено.

В 12 лет ребенок поступает в стаци-
онар областной детской клинической 
больницы имени Н.В. Дмитриевой с 
клиникой железодефицитной анемии.

В ходе физикального осмотра за-
фиксировано изменение пальцев ки-
стей рук по типу «барабанных пало-
чек», изменение ногтевых пластин по 
типу «часовых стекол» (рис.1). Акро-
цианоз пальцев рук, усиливающийся в 
положении стоя. Ребенок астеническо-
го телосложения. При расчете индекса 
массы тела выявлена недостаточность 

питания умеренной степени (z-score 
2,27). Выявлен ряд стигм дизэмбри-
огенеза: высокое нёбо, рекурвация 
коленных суставов, низкое располо-
жение сосков. Аускультативно дыха-
ние неравномерно жесткое, справа со 
спины местами ослаблено, справа вы-
слушиваются преимущественно сухие 
диффузные хрипы, больше на вдохе. 
SaO2 96-99%. При аускультации серд-
ца выслушивается короткий систоли-
ческий шум справа от грудины в чет-
вертом межреберье.  Физиологические 
отправления без особенностей.

Ребенку проведено комплексное об-
следование. В общем анализе крови 
признаки железодефицитной анемии 
3 степени: гемоглобин 66 г/л, MCV (от 
англ. Mean Corpuscular Volume) 68,4 
фл, единичные ретикулоциты. В био-
химии крови – снижение уровня сы-
вороточного железа до 6,0 мкмоль/л, 
ферритина сыворотки до 2,5 мкг/л, 
остальные показатели (билирубин, 
ЩФ, АЛТ, АСТ, креатинин, мочевина, 
белок, электролиты, СРБ) – в пределах 
референсных значений. Показатели 
плазменного звена коагуляции в пре-
делах возрастной нормы. При оценке 
кислотно-щелочного состояния крови 
изменения не выявлены. В моче опре-
деляется оксалурия: суточная экскре-
ция составила 209,8 ммоль/сут (норма 
до 134,8 ммоль/сут). Исследование 
гуморального иммунитета (иммуногло-
булины А, Е, М, G) в пределах нормы. 
Скрининг на целиакию отрицательный. 
Уровень фекального кальпротектина 
<50 мкг/г. Копрология без признаков 
патологии, скрытая кровь в кале не об-

наружена.
При фиброэзофагогастродуодено-

скопии выявлены фибринозный реф-
люкс-эзофагит, недостаточность кар-
дии, дуодено-гастральный рефлюкс, 
состояние после наложения гастро-
энтероанастомоза. При комплексном 
ультразвуковом обследовании обнару-
жены: ротация и поясничная дистопия 
левой почки, конкременты в чашечно-
лоханочной системе обеих почек раз-
мерами до 6 мм; гипоплазия матки. 
Изменений со стороны щитовидной 
железы, органов брюшной полости не 
установлено. На ЭхоКГ врожденная 
аномалия сердца: правосформиро-
ванное праворасположенное сердце, 
давление в легочной артерии < 30 мм 
рт. ст.

На компьютерной томографии (КТ) 
органов грудной клетки ‒ КТ-признаки 
врожденных пороков развития: дек-
строкардии, гипоплазии правого лёг-
кого (за счёт средней и нижней доли); 
транспозиции правого верхнедолевого 
бронха в область отхождения средне-
долевого и нижнедолевого бронха; 
признаки хронических бронхитических 
изменений в стадии обострения (утол-
щения стенок дистальных бронхов 
справа); пристеночный субстрат (мо-
крота) в просвете крупных бронхов и 
трахеи;  множественные центрилобу-
лярные узелки и Y-образные структу-
ры с формированием паттерна «дере-
во в почках», лобулярные уплотнения
(рис. 2 и 3). По данным спирометрии: 
выраженное снижение форсирован-
ной жизненной емкости легких и объ-
ема форсированного выдоха, после 
пробы с сальбутамолом без динамики. 
На МРТ головного мозга патологии не 
выявлено.

Ребенок оценен по шкале PICA-
DAR, количество баллов 13 («диагноз 
правомочен») [2].

Совокупность клинико-лаборатор-

Рис. 1. Изменения пальцев кистей рук по 
типу «барабанных палочек», изменение 
ногтевых пластин по типу «часовых стекол»

Рис. 2. Компьютерная томография грудной 
клетки: декстракардия (праворасположен-
ное, правосформированное сердце)
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ных и инструментальных данных, 
оценка по шкале PICADAR позволили 
установить диагноз первичная цилиар-
ная дискинезия: синдром Картагенера. 

Обсуждение. Представленный 
клинический случай демонстрирует 
сложность постановки диагноза ПЦД. 
Средний возраст верификации дан-
ного заболевания является важным 
показателем эффективности системы 
здравоохранения в выявлении редкой 
патологии у детей [1,6]. Так, по данным 
А.А. Новак, средний возраст верифи-
кации заболевания в РФ составля-
ет 5,8 года, в австралийской когорте 
больных диагноз устанавливается в 
возрасте 6,4 года, в Китае – 8,2 года, а 
в Южной Корее – 11,8 года [3, 8, 9, 11].

Ввиду относительно низкой часто-
ты СК, разнообразия фенотипов, от-
сутствия скрининга, низкой осведом-
ленности и настороженности врачей, 
постановка диагноза ПЦД часто от-
кладывается на годы, что значимо сни-
жает качество жизни таких пациентов 
[7]. Согласно клиническим рекоменда-
циям РФ, а также диагностическим ре-
комендациям Европейского респира-
торного и Американского торакального 
обществ, пациенты, имеющие посто-
янный продуктивный кашель, анома-
лии расположения внутренних орга-
нов и врожденные пороки сердца, под-
лежат дополнительному комплексно-
му обследованию с применением вы-
сокотехнологичных диагностических 
тестов для верификации ПЦД [10, 13].

В представленном случае с первых 
дней жизни у ребенка диагностирова-
ны декстракардия, неполный поворот 
кишечника и кольцевидная поджелу-
дочная железа. С 1,5 лет ребенок ре-
гулярно наблюдается в медицинских 
учреждениях с повторными воспали-
тельными заболеваниями верхних и 
нижних дыхательных путей, периоди-
чески проходит лечение по поводу за-
болеваний мочевыделительной систе-
мы. С 8 лет был установлен диагноз 
хронический бронхит. Данный ребенок, 
несмотря на частоту амбулаторных об-
ращений и стационарных госпитализа-
ций, комплексно не обследовался, на 
диспансерном учете по поводу хрони-
ческого бронхита не состоял. 

Заключение. Представленный кли-
нический случай наглядно демонстри-
рует проблемы дифференциальной 
диагностики СК. Повышение осведом-
ленности врачей об этом заболевании 
может помочь в быстрой диагностике, 
своевременном лечении и улучшении 
качества жизни таких пациентов.
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Рис. 3. Компьютерная томография груд-
ной клетки: утолщение стенок дистальных 
бронхов справа; пристеночный субстрат в 
просвете крупных бронхов и трахеи; мно-
жественные центрилобулярные узелки и 
Y-образные структуры с формированием 
паттерна «дерево в почках»
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