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Резюме
В обзорной статье дается современное представление о первичной цилиарной дискинезии (синдроме «неподвижных ресни-
чек») и ее частном варианте – синдроме Картагенера – генетически детерминированной патологии, приводящей к хроническо-
му воспалительному поражению респираторного тракта, органов слуха и нарушению фертильной функции. Данное орфанное 
заболевание мало известно широкому кругу врачей. Первичная цилиарная дискинезия – редкое наследственное заболевание 
из группы цилиопатий, в основе которого лежит генетически детерминированный дефект ультраструктуры ресничек эпителия 
респираторного тракта и аналогичных им структур, приводящий к нарушению их двигательной функции. Для верификации диа-
гноза предложены различные пошаговые алгоритмы, обязательными компонентами которых являются оценка двигательной 
способности ресничек мерцательного эпителия, уровня назального оксида азота (nNO), электронно-микроскопическое исследо-
вание биоптата слизистой оболочки бронхов, генетическое обследование. Золотого стандарта диагностики первичной цилиар-
ной дискинезии не существует. Диагностический поиск у пациентов  должен быть комплексным и состоять из определенных 
этапов. В настоящее время терапевтические стратегии первичной цилиарной дискинезии основаны на утвержденных клиниче-
ских рекомендациях. Во многих странах за основу терапии пациентов с первичной цилиарной дискинезией взяты протоколы 
лечения пациентов с муковисцидозом, несмотря на очевидные различия этих заболеваний. Главной задачей терапии является 
адекватный клиренс дыхательных путей, контроль и профилактика инфекционных заболеваний, а также устранение потенциаль-
ного воздействия на дыхательные пути различных видов поллютантов, включая табачный дым. В статье описана клиника, харак-
терные симптомы заболевания, его распространенность и генетические аспекты, обсуждаются проблемы диагностики, лечения, 
прогноза и наблюдения этих детей, а также необходимость национального регистра больных с данной патологией.
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Abstract
This review article provides an up-to-date understanding of primary ciliary dyskinesia (immotile-cilia syndrome) and its particular 
variant, Cartagener syndrome, a genetically determined pathology leading to chronic inflammatory lesions of the respiratory tract, 
hearing organs, and impaired fertile function. This orphan disease is not well known to the general medical community. Primary 
ciliary dyskinesia is a rare hereditary disease of the group of ciliopathies that is based on a genetically determined defect in the 
ultrastructure of the cilia of the respiratory tract epithelium and similar structures, leading to impaired motor function. Various 
step-by-step algorithms have been proposed to verify the diagnosis, the obligatory components of which are assessment of the 
motor ability of the cilia of the atopic epithelium, nasal nitric oxide (nNO) level, electron microscopic examination of a bronchial 
mucosal biopsy specimen, and genetic examination. There is no gold standard for diagnosis of primary ciliary dyskinesia. 
Diagnostic search in patients should be complex and consist of certain stages. Currently, therapeutic strategies for primary ciliary 
dyskinesia are based on approved clinical guidelines. In many countries, the therapy of patients with primary ciliary dyskinesia is 
based on treatment protocols for patients with cystic fibrosis, despite the obvious differences in these diseases. The main goal of 
therapy is adequate airway clearance, control and prevention of infectious diseases, and elimination of potential airway exposure 
to various types of pollutants, including tobacco smoke. The article describes the clinic, characteristic symptoms of the disease, 
its prevalence and genetic aspects, discusses the problems of diagnosis, treatment, prognosis and monitoring of these children, 
as well as the need for a national register of patients with this pathology.
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ВВЕДЕНИЕ

Первичная цилиарная дискинезия (ПЦД)  – редкое 
наследственное заболевание из  группы цилиопатий, 
в основе которого лежит генетически детерминирован-
ный дефект ультраструктуры ресничек эпителия респи-
раторного тракта и  аналогичных им структур (жгутики 
сперматозоидов, ворсины маточных труб, реснички 
эпендимы желудочков мозга и др.), приводящий к нару-
шению их двигательной функции. Это полностью согла-
суется с определением первичной цилиарной дискине-
зии, которое дает Европейское респираторное обще-
ство (ERS): ПЦД представляет собой клинически и гене-
тически гетерогенную группу респираторных цилиопа-
тий, характеризующуюся сниженным мукоцилиарным 
клиренсом дыхательных путей. В свою очередь,  
Американская ассоциация легочных болезней (ALA) 
определяет ПЦД как редкое генетически детерминиро-
ванное заболевание, которое может приводить к хрони-
ческим инфекциям легких, ушей и носовых пазух, а также 
к  другим заболеваниям у  детей и  взрослых. Помимо 
первичной цилиарной дискинезии, в группу цилиопатий 
входят такие заболевания, как  синдром Альстрема, 
Барде  – Бидля, Жубера, врожденный амавроз Лебера, 
синдром Сеьора – Лекена, Меккеля – Губера и мн. др. [1].

Обратное расположение внутренних органов 
в  сочетании с  бронхоэктазами впервые описал 
А.   Зиверт в  журнале «Русский врач» в  1902  г.  [2]. 
Интерес к  данной патологии возрос после опублико-
ванных в 1930‑х гг. работ M. Kartagener, именем кото-
рого названа соответствующая триада, включающая, 
помимо хронического поражения ЛОР-органов, хрони-
ческий бронхолегочный процесс с  бронхоэктазами 
и  обратное расположение внутренних органов. 
Обобщенные данные свидетельствовали, что  такое 
сочетание нередко носит семейный характер  [3]. 
В  последующем неоднократно предпринимались 
попытки определить генез бронхоэктазов у  лиц 
с  обратным расположением внутренних органов. 
Высказывались предположения, что  сочетание являет-
ся результатом нарушения внутриутробного развития. 
Однако в  1970‑х гг. прошлого столетия R. Eliasson, 
B.  Afzelius выявили у  этих больных дефект строения 
аксонем ресничек мерцательного эпителия слизистой 
оболочки респираторного тракта, что было определено 
как  «синдром неподвижных ресничек»  [4, 5]. 
Дальнейшие исследования, проведенные in vitro, пока-
зали, что  при  наличии ультраструктурных дефектов 
далеко не всегда наблюдается полная утрата подвиж-

ности ресничек, а  лишь нарушается их  активность 
и характер биения. В связи с чем было принято опре-
деление «первичная цилиарная дискинезия» [6].

Первичная цилиарная дискинезия – редкое заболе-
вание, распространенность которого колеблется 
от  1:2200 до  1:60000  [7]. Широкий разброс частоты 
может быть обусловлен как  различиями в  критериях 
диагностики и техническими аспектами расчета данно-
го показателя, так и  популяционными особенностями 
(географической локализацией различных видов мута-
ций, частотой кровнородственных браков и  т. д.). Так, 
например, среди европейских стран самая высокая 
распространенность на Кипре 1:9000, а самая низкая – 
в Эстонии и Болгарии 1:60000 детей [8].

Диагностика первичной цилиарной дискинезии 
представляет определенные затруднения из‑за  недо-
статочной осведомленности врачей о  заболевании 
и  сложностей с  его подтверждением, в  связи с  чем, 
несмотря на  ранние проявления болезни, в  Европе 
средний возраст постановки диагноза составляет 
5,3  года, а  в  Японии  – 7,5  года, при  этом пациентам 
с «situs inversus» и признаками поражения бронхоле-
гочной системы диагноз подтверждается в более ран-
нем возрасте – 3,5 года [9, 10]. О недостаточной осве-
домленности врачей также свидетельствует частота 
обращения за медицинской помощью в специализиро-
ванные центры до  верификации диагнозов, которая 
может достигать 50–100 визитов [11].

Примерно в 50% случаев ПЦД наблюдается обрат-
ное расположение внутренних органов (situs viscerum 
inversus) или  изолированная декстрокардия, которая 
получила название синдрома Картагенера (СК). Его 
распространенность составляет 1:30000–1:60000 [12].

С  целью повышения эффективности диагностики, 
сбора фенотипических данных, понимания патофизио-
логических аспектов заболевания, облегчения много-
центрового сбора данных для  последующих научных 
обобщений создаются регистры пациентов с ПЦД. Так, 
к примеру, с января 2014 г. действует регистр пациен-
тов с  ПЦД в  западноевропейском и  североамерикан-
ском регионах [13].

В  клинической картине пациентов с  ПЦД и  СК 
на первый план выступает ранняя манифестация сим-
птомов тотального поражения респираторной системы 
(табл. 1). Типичные патологические проявления: влаж-
ный кашель с  гнойной мокротой, яркая картина физи-
кальных изменений в виде множества рассеянных раз-
нокалиберных хрипов в легких, дыхательная недоста-
точность, рецидивирующий характер инфекций верх-
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них и  нижних дыхательных путей, беспокоящих уже 
с первых суток жизни. В частности, ранним проявлени-
ем ПЦД может явиться неонатальный респираторный 
дистресс-синдром неясного генеза  [14]. Степень тяже-
сти и  проявления данного нарушения могут варьиро-
вать от транзиторного тахипноэ, начинающегося вско-
ре после рождения и самостоятельно разрешающегося 
в течение 5–7 дней, вплоть до длительной кислородо-
зависимости в течение нескольких недель [15]. Первым 
проявлением, указывающим на  наличие первичной 
цилиарной дискинезии в неонатальном периоде, может 
быть также пневмония или пневмоторакс [16].

ПОРАЖЕНИЕ НИЖНИХ ДЫХАТЕЛЬНЫХ ПУТЕЙ 
ПРИ ПЕРВИЧНОЙ ЦИЛИАРНОЙ ДИСКИНЕЗИИ

Самым распространенным признаком первичной 
цилиарной дискинезии у детей дошкольного и школьно-
го возраста является ежедневный продуктивный кашель 
из‑за  рецидивирующих эпизодов бронхита. Данное 
проявление может привести к развитию локальных либо 
диффузных бронхоэктазов. Учитывая генез бронхоэкта-
зов, очевидно, что  степень выраженности и их количе-
ство обусловлены особенностью строения бронхиаль-
ного дерева и временем экспозиции гнойного экссудата 
в  просвете бронха, однако, несмотря на  это, у  части 

детей с ПЦД бронхоэктазы верифицируются уже в ран-
нем возрасте.

Помимо влажного кашля и бронхоэктазов, в анамнезе 
детей школьного возраста часто имеют место данные 
о  наличии бронхиальной астмы, плохо поддающейся 
терапии [21]. Явления бронхиальной обструкции, по дан-
ным спирометрии и  рентгенологических методов диа-
гностики, могут быть ошибочно приняты за течение брон-
хиальной астмы, что достаточно часто встречается среди 
пациентов с  ПЦД.  Бронхообструктивный синдром 
в основном обусловлен наличием густого секрета и сли-
зистых пробок в просвете бронхов, что приводит к оши-
бочной диагностике бронхиальной астмы [22].

Микробиологический состав мокроты (жидкости 
бронхоальвеолярного лаважа) обычно представлен таки-
ми микроорганизмами, как  Haemophilus influenzae, 
Streptococcus pneumoniae и Staphylococcus aureus в раннем 
детстве, в то время как Pseudomonas aeruginosa и другие 
грамотрицательные патогены, такие как Klebsiella, преоб-
ладают в более старшем возрасте  [23]. Только у 5% лиц 
младше 18 лет обнаруживалась P. aeruginosa [24].

Вследствие аномальной структуры сперматозоидов 
некоторые, но  не  все пациенты мужского пола с  ПЦД 
имеют проблемы с  фертильностью  [25]. Аномальная 
структура ресничек сперматозоидов может привести 
к  снижению или  потере их  способности двигаться, 
что  в  конечном итоге приводит к  мужскому беспло-
дию [26, 27]. При этом наиболее частыми ультраструктур-
ными дефектами жгутиков сперматозоидов являются 
отсутствие динеиновых ручек, транслокации микротрубо-
чек и  отсутствие радиальных спиц  [28]. Беременность 
в  этих случаях редко достигается без  искусственного 
оплодотворения, включая экстракорпоральное оплодот-
ворение и  интрацитоплазматические инъекции спер-
мы [29]. По этой причине генетическое консультирование 
пар, использующих вспомогательные репродуктивные 
технологии, должно быть обязательным. У женщин с ПЦД 
может наблюдаться повышенная частота внематочных 
беременностей и снижение способности к оплодотворе-
нию из‑за  нарушения двигательной функции ресничек 
в фаллопиевых трубах [30, 31].

Situs inversus totalis присутствует у  50% пациентов 
с  ПЦД  [12]. Гетеротаксия, определяемая как  аномалия, 
при  которой внутренние органы торакоабдоминальной 
области демонстрируют атипичное расположение попе-
рек лево-правой оси тела, описывается примерно в  6% 
случаев  [32]. Пациенты с  гетеротаксией могут также 
иметь сложные сердечные дефекты, такие как  двойное 
выходное отверстие правого желудочка, дефекты атрио-
вентрикулярного канала, дефекты межпредсердной 
и  межжелудочковой перегородки, транспозиция маги-
стральных сосудов и  тетрада Фалло  [32, 33]. Респира
торные фенотипы пациентов с  ПЦД с  гетеротаксией 
не отличаются от фенотипов без гетеротаксии [19]. Другие 
состояния, такие как сложный врожденный порок сердца, 
поликистоз почек и печени, гидроцефалия, атрезия жел-
чевыводящих путей, тяжелые заболевания пищевода 
(атрезия пищевода, тяжелый рефлюкс) и  дегенерация 

 Таблица. Поражение ЛОР-органов у лиц с первичной 
цилиарной дискинезией

 Таблица. ENT organ disorders in persons with primary ciliary 
dyskinesia

Нозология Проявление

Ринит  
новорожденных Стойкое затруднение дыхания [17, 18]

Хроническая  
ринорея

Стойкое слизистое, слизисто-гнойное отделяемое 
из носовых ходов, которое может осложниться 
нарушением обоняния вплоть до аносмии, детек-
тируемой у 76–100% детей с ПЦД [9, 19], и может 
приводить к диспноэ во сне [11, 12]

Хронический  
риносинусит

Рецидивирующее стойкое нарушение носового 
дыхания, сопровождающееся воспалительным 
процессом в придаточных пазухах носа, зачастую 
сочетающееся с гипоплазией лобных и клиновид-
ных пазух [20] 

Хронический  
средний отит

Рецидивирующие инфекционные заболевания 
среднего уха, характеризующиеся острыми боле-
выми ощущениями, локальной гиперемией, подъ-
емом температуры, осложняющиеся перфорацией 
барабанной перепонки и гнойной отореей.
Именно рецидивирующие отиты в раннем возрас-
те зачастую являются причиной частых курсов 
антибактериальной терапии, причем в 38% случа-
ев требуется более 30 курсов антибиотиков в 
течение жизни по поводу обострений отитов [11]

Назальный полипоз 

Разрастание слизистой ткани в полостях носовых 
ходов и придаточных пазух, приводящее к затруд-
нению носового дыхания, аносмии, вторичному 
инфицированию [12]
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сетчатки, включая пигментный ретинит, также могут быть 
связаны мутациями при ПЦД [34].

Данных литературы о возможности прогрессирования 
первичной цилиарной дискинезии мало. Недавнее ретро-
спективное исследование 151 взрослого человека с ПЦД 
со  средним возрастом 35  лет, за  которыми наблюдали 
в течение 7 лет, показало, что частота смертности от всех 
причин составляет почти 5%, а смертность от респиратор-
ных заболеваний  – 3,3%  [35]. Авторы акцентировали 
внимание на  необходимости регулярного наблюдения 
за  микрофлорой дыхательных путей и  своевременной 
детекции потенциально неблагоприятной флоры. Именно 
показатели колонизации грамотрицательных микроорга-
низмов, таких как P. aeruginosa, и особенно ее мультире-
зистентных форм, являются одним из  самых главных 
прогностически неблагоприятных факторов. Помимо 
колонизации, важным является динамическое наблюде-
ние за  показателем исходного объема форсированного 
выдоха за 1 с (ОФВ1) [35].

Традиционно исследование функции легких является 
лучшим неинвазивным способом отслеживания прогрес-
сирования заболевания при  хронических заболеваниях 
легких, включая ПЦД. Результаты спирометрии коррели-
руют с изменениями структуры легких при компьютерной 
томографии высокого разрешения [36]. В последние годы 
все больше внимания уделяется показателю неоднород-
ности легочной вентиляции, который более чувствителен, 
чем ОФВ1 [37]. Тем не менее данные у пациентов с ПЦД 
о взаимосвязи между неоднородностью вентиляции лег-
ких, спирометрией и  изменениями структуры легких 
при  компьютерной томографии высокого разрешения 
противоречивы и  требуют дальнейших исследований, 
чтобы прояснить роль показателя неоднородности легоч-
ной вентиляции в  оценке среднесрочного и  долгосроч-
ного прогноза прогрессирования заболевания [38, 39].

Комплексное, полноценное обследование пациентов 
с подозрением на ПЦД является обязательным, несмотря 
на наличие отягощенного семейного анамнеза по данной 
патологии, который встречается почти в 10% всех случа-
ев [40]. Обязательным также является обследование бра-
тьев и  сестер пробанда при  наличии у  них каких‑либо 
респираторных нарушений, которые могут указывать 
на первичную цилиарную дискинезию [41].

АЛГОРИТМ ДИАГНОСТИКИ

Для  верификации диагноза предложены различные 
пошаговые алгоритмы, обязательными компонентами 
которых являются оценка двигательной способности рес-
ничек мерцательного эпителия, уровня назального окси-
да азота (nNO), электронно-микроскопическое исследо-
вание биоптата слизистой оболочки бронхов, генетиче-
ское обследование  [12, 42, 43]. Золотого стандарта диа-
гностики ПЦД не  существует. Диагностический поиск 
у пациентов с ПЦД должен быть комплексным и состоять 
из  определенных этапов. Первый этап  – адекватная 
и  своевременная оценка клинический проявлений, 
при наличии которой осуществляется следующий этап – 

фазово-контрастная или световая микроскопия биоптата 
слизистой оболочки бронха или носа. В настоящее время 
в нашей клинике используется модифицированный метод 
световой микроскопии «в темном поле», который позво-
ляет как расширить возможности оценки морфологиче-
ских особенностей клеток цилиарного эпителия, так 
и  дифференцировать функциональную активность 
по следующим критериям: характер и синхронность дви-
жения, число клеток с подвижными ресничками и интен-
сивность движения ресничек [12].

Измерение nNO – полезный инструмент для скринин-
га ПЦД. Его уровни чрезвычайно низки при ПЦД по срав-
нению со  здоровыми людьми и  контролем  [44, 45]. 
Возможное объяснение включает снижение биосинтеза 
NO в околоносовых пазухах или возможное повышенное 
потребление супероксид-анионами [46]. Измерение nNO 
следует использовать как скрининг в части диагностиче-
ского обследования школьников старше 6 лет и взрослых 
с подозрением на ПЦД [47]. Это чувствительный, быстрый, 
неинвазивный тест, результаты которого доступны немед-
ленно. К сожалению, стандартизованные методы измере-
ния nNO затруднительны для  детей младшего возраста, 
которые особенно остро нуждаются в данном тесте.

Исторически диагноз «ПЦД» основывался на анализе 
с помощью электронной микроскопии поперечных сре-
зов ресничек из  биоптата цилиарного эпителия слизи-
стой оболочки носа  [48]. Обычно его получают из ниж-
ней носовой раковины при биопсии кистью или кюрет-
кой или из нижних дыхательных путей во время бронхо-
скопии. Чистка носа представляет собой простой, хорошо 
переносимый и минимально инвазивный способ забора 
мерцательного эпителия [49]. Образец фиксируют глута-
ровым альдегидом, обрабатывают и  анализируют рес-
нички с  помощью микроскопа  [48]. Исследование уль-
траструктуры ресничек с помощью электронной микро-
скопии остается главным диагностическим тестом 
для  ПЦД  [44]. Тем  не  менее электронная микроскопия 
может подтвердить, но  не  всегда исключает диагноз 
«ПЦД»  [50]. Обычно она позволяет идентифицировать 
варианты ПЦД, демонстрирующие полное или частичное 
отсутствие наружных динеиновых ручек, комбинирован-
ные дефекты наружных и внутренних динеиновых ручек 
и пр. [12, 43]. Важно отметить, что ряд цилиарных анома-
лий, включая отсутствие центральной пары микротрубо-
чек, дезориентацию ресничек и  нарушение порядка 
микротрубочек, также могут быть проявлениями вторич-
ной цилиарной дискинезии, обусловленной воспали-
тельным процессом, влиянием инфекционных аген-
тов [41]. В то же время нарушение ультраструктуры рес-
ничек не  всегда приводит к  полной утрате их  функ-
ции [51].

При получении отрицательных результатов микроско-
пии диагностический поиск должен быть продолжен, 
если анамнестические и клинические данные свидетель-
ствуют в пользу первичной цилиарной дискинезии [52].

Визуализация биения ресничек и  оценка частоты 
колебаний с  помощью высокоскоростной микроскопии 
должна использоваться как  часть обследования пациен-
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тов с  ПЦД.  К  сожалению, техника проведения данного 
исследования сильно разнится между различными цен-
трами по многим показателям, таким как методы отбора 
проб, технические характеристики микроскопов и камер, 
температура окружающей среды во время анализа, про-
граммное обеспечение и критерии оценки. Видео записы-
вается с помощью цифровой высокоскоростной видеока-
меры, присоединенной к инвертированному фазово-кон-
трастному микроскопу. Выборка цифрового изображения 
производится со  скоростью 120–150 кадров в  секунду 
с разрешением не менее 640 × 480 пикселей [53].

Иммунофлуоресцентный анализ (ИФ) с высоким раз-
решением – достаточно новый инструмент для исследо-
вания субклеточной локализации цилиарных белков 
в респираторном эпителии [54]. Он высокоточно иденти-
фицирует ультраструктурные аномалии, которые можно 
обнаружить с  помощью электронной микроскопии  [54], 
а  также аномалии компонентов нексина  [55] и  белков 
головки радиальной спицы  [56]. В связи с высокой чув-
ствительностью и  специфичностью данный метод все 
чаще берется на  вооружение многими европейскими 
и  азиатскими клиниками, что  позволяет сделать вывод 
о его перспективности [57, 58].

ГЕНЕТИЧЕСКОЕ ОБСЛЕДОВАНИЕ

Учитывая генетически детерминированный характер 
заболевания, важную роль в диагностике занимает генети-
ческое обследование. Большинство вариантов ПЦД насле-
дуются по  аутосомно-рецессивному типу. На  данный 
момент выявлено сочетание с  формированием ПЦД-
мутаций уже в  более чем  в  40 генах  [59]. Генетическая 
диагностика представляет безусловный интерес в научном 
плане. Так, к примеру, случаи ПЦД, проявляющиеся отсут-
ствием наружных и внутренних динеиновых ручек, в ряде 
случаев связаны не  с  мутацией в  генах их  кодирующих, 
а  мутацией в  генах, отвечающих за  цитоплазматический 
белок, называемый фактором сборки динеина аксонемы 
(DNAAF), который является ко-шапероном, предваритель-
ной сборки динеиновых ручек, а  также белков, отвечаю-
щих за транспортировку наружных и внутренних динеино-
вых ручек непосредственно к ресничкам [60].

Таким образом, развитие ПЦД может быть обусловлено 
уменьшением количества ресничек (мутация в MULTICILIN/
MCIDAS)  [61], нарушением структуры аксонем в  виде 
уменьшения числа микротрубочек (CCDC39 и  CCDC40), 
нарушением структуры тяжелых цепей динеиновых ручек 
(DNAH5, DNAH11, DNAH9) [62], нарушением прикрепления 
наружных динеиновых ручек к микротрубочкам, которые 
обусловлены мутацией в генах, кодирующих белки стыко-
вочного комплекса (CCDC114, CCDC151, ARMC4, TTC25) [63], 
мутациями в генах, кодирующих белки нексиновых связок 
(DRC1/CCDC164, DRC2/ CCDC65 и DRC4/GAS8) [64], мутаци-
ями в генах, кодирующих белки радиальных спиц (RSPH1, 
RSPH3 и DNAJ13B/HSP40) [65] и мн. др.

Все описанные мутации приводят не только к наруше-
нию функции цилиарного эпителия, но  и  модификации 
самой структуры реснички.

Учитывая сложность диагностики ПЦД с использова-
нием множества различных и  порой повторяющихся 
тестов, во многих случаях секвенирование нового поко-
ления (NGS) является перспективным методом как в диа-
гностическом, так и в медико-экономическом отношении. 
Весьма вероятно, что  дальнейшие успехи в  молекуляр-
ной генетике ПЦД будут способствовать ранней диагно-
стике и  лечению. Таким образом, несмотря на  большие 
достижения в генетической диагностике ПЦД, на данный 
момент, по  оценкам некоторых авторов, почти у  30% 
пациентов не  удается верифицировать генетический 
дефект, ответственный за развитие дискинезии [66].

ТЕРАПЕВТИЧЕСКАЯ СТРАТЕГИЯ

В  настоящее время терапевтические стратегии  
ПЦД основаны на  утвержденных клинических 
рекомендациях  [67]. Во многих странах за основу тера-
пии пациентов с  первичной цилиарной дискинезией 
взяты протоколы лечения пациентов с муковисцидозом, 
несмотря на очевидные различия этих заболеваний.

Главной задачей терапии является адекватный кли-
ренс дыхательных путей, контроль и  профилактика 
инфекционных заболеваний, а  также устранение потен-
циального воздействия на дыхательные пути различных 
видов поллютантов, включая табачный дым.

Клиренс дыхательных путей включает различные мето-
ды физиотерапии грудной клетки, такие как постуральный 
дренаж, активные циклы дыхания, контролируемое откаш-
ливание и различные виды физических упражнений [68].

Всем пациентам с первичной цилиарной дискинезией 
следует назначать адекватные физические нагрузки 
и упражнения с целью тренировки дыхательной мускула-
туры. Это особенно важно в связи с тем, что 79% пациен-
тов ведут малоподвижный образ жизни и примерно 50% 
уделяют менее 3 ч/нед физической активности, которая 
необходима для  поддержания адекватной силы дыха-
тельной мускулатуры [69].

Непосредственно перед проведением комплекса 
упражнений, направленных на  эвакуацию мокроты 
из  дыхательных путей, рекомендована ингаляционная 
терапия через небулайзер. При этом с целью бронходи-
латации предпочтение отдается β2‑агонистам [70], после 
чего рекомендованы ингаляции с  гипертоническим рас-
твором, помогающим увлажнить и  разбавить вязкий 
секрет [71]. В рандомизированном исследовании эффек-
тивности 7%-ного гипертонического раствора, по сравне-
нию с  изотоническим физиологическим раствором, 
взрослые с бронхоэктазами без муковисцидоза сообщи-
ли об увеличении объема отделяемой мокроты, сокраще-
нии использования антибиотиков и обращений за неот-
ложной медицинской помощью в течение последующего 
3‑месячного периода [72]. При этом не отмечалось ухуд-
шения качества жизни или  отрицательного влияния 
со стороны микрофлоры дыхательных путей.

При  обострении ПЦД пациенты должны получать 
адекватную этиотропную антибактериальную терапию. 
Выбор антибиотиков должен производиться на основе 
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данных последних результатов бактериологических 
анализов мокроты и  с  учетом истории колонизации 
дыхательных путей конкретного пациента. В эмпириче-
ской антибактериальной терапии предпочтение отда-
ется современным, защищенным пенициллинам с рас-
ширенным спектром активности, цефалоспоринам вто-
рого и  третьего поколения, а  также современным 
макролидам  [12]. Макролиды  – класс антибиотиков, 
заслуживающий особого внимания пульмонологов. Они 
обладают антибактериальной активностью при  более 
низких концентрациях, чем  те, которые необходимы 
для уничтожения инфекционных или колонизирующих 
бактерий [73]. В дополнение к этому хорошо известны 
противовоспалительные и  иммуномодулирующие 
свойства макролидов [74, 75]. Три рандомизированных 
двойных слепых плацебо-контролируемых исследова-
ния бронхоэктазов без  муковисцидоза показали, 
что прием азитромицина или эритромицина в течение 
6–12 мес. приводил к значительному снижению часто-
ты обострений и  снижению функциональных наруше-
ний легких [76].

Наш отдел хронических воспалительных и аллергиче-
ских болезней легких НИКИ педиатрии им. академика 
Ю.Е. Вельтищева, на базе которого ведется самый круп-
ный регистр пациентов с ПЦД в Российской Федерации, 
активно работает над стандартизацией подходов к диа-
гностике и лечению детей. Ежегодно в отделении дина-
мически наблюдается около 60 пациентов с  данным 
диагнозом, состояние которых регулярно контролируется 
посредством комплексного обследования. В нашем цен-

тре реализуется программа выявления мутаций в  генах, 
ответственных за развитие ПЦД, что в будущем позволит 
повысить эффективность диагностики [77].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Таким образом, первичная цилиарная дискинезия 
является чрезвычайно актуальной проблемой современ-
ной пульмонологии и  педиатрии. Данное заболевание 
клинически проявляется с  первых дней жизни и  имеет 
прогрессирующее течение, однако недостаточная осве-
домленность в  отношении данной патологии приводит 
к  запоздалой диагностике заболевания. В  настоящее 
время проводится большое количество исследований, 
направленных на оптимизацию диагностического поис-
ка, попытки минимизировать сроки установления диа-
гноза с целью назначения адекватного лечения. К сожа-
лению, первичная цилиарная дискинезия  – сложное 
с  диагностической точки зрения заболевание, которое 
требует большого количества специфических методов 
диагностики, порой недоступных региональным клини-
кам, и  комплексного подхода к  анализу получаемых 
данных с учетом гетерогенности клинических вариантов 
болезни. Детям с  ПЦД требуется максимально ранняя 
диагностика, ведь именно раннее лечение способно 
улучшить прогноз и  предотвратить инвалидизацию 
ребенка.�
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