
176 Пульмонология ● Pul’monologiya. 2024; 34 (2): 176–183. DOI: 10.18093/0869-0189-2024-34-2-176-183

https://doi.org/10.18093/0869-0189-2024-34-2-176-183

Клинико-генетические параллели у детей c первичной 
цилиарной дискинезией
А.А.Новак 1 , Ю.Л.Мизерницкий 1, 2

1 Обособленное структурное подразделение «Научно-исследовательский клинический институт педиатрии и детской хирургии имени академика 
Ю.Е.Вельтищева» Федерального государственного автономного образовательного учреждения высшего образования «Российский национальный  
исследовательский медицинский университет имени Н.И.Пирогова» Министерства здравоохранения Российской Федерации: 125412, Россия,  
Москва, ул. Талдомская, 2

2 Федеральное государственное автономное образовательное учреждение высшего образования «Российский национальный исследовательский медицинский 
университет имени Н.И.Пирогова» Министерства здравоохранения Российской Федерации: 117997, Россия, Москва, ул. Островитянова, 1

Резюме
Первичная цилиарная дискинезия (ПЦД) – это редкая генетически детерминированная патология, приводящая к хроническому воспа-
лительному поражению респираторного тракта и органов слуха. В работе представлены актуальные сведения, а также результаты иссле-
дования хронологических параллелей течения ПЦД в зависимости от клинико-генетического варианта заболевания, что способствует 
своевременной диагностике и позволяет персонализировать подход к лечению. Целью исследования явилось выявление фенотипиче-
ских особенностей и хронологических закономерностей течения ПЦД в зависимости от генотипа заболевания. Материалы и методы. 
Исследование проводилось на базе отдела хронических, воспалительных и аллергических болезней легких Обособленного структурно-
го подразделения «Научно-исследовательский клинический институт педиатрии и детской хирургии имени академика Ю.Е.Вельтищева» 
Федерального государственного автономного образовательного учреждения высшего образования «Российский национальный иссле-
довательский медицинский университет имени Н.И.Пирогова» Министерства здравоохранения Российской Федерации. В исследова-
ние включены дети с ПЦД, у которых проведено исследование экзома с помощью технологии секвенирования нового поколения (Next 
Generation Sequencing – NGS). Результаты. Выявлены значимые различия в течении ПЦД в исследуемых клинико-генетических группах. 
Для детей, имеющих дефекты в генах, кодирующие белки центральной пары, характерно более раннее начало ежедневного продуктив-
ного кашля и рецидивирующих респираторных инфекционных заболеваний. Аналогичные показатели характерны для пациентов 
с дефектами в генах, кодирующими белки процесса сборки цилии. У пациентов с дефектами в генах, кодирующими белки динеиновых 
ручек, наблюдается более поздний дебют 1-го эпизода респираторной инфекций. Для пациентов, у которых не выявлены дефекты 
в генах, обусловливающих течение ПЦД, характерен поздний дебют стойкого затруднения носового дыхания, продуктивного кашля 
и респираторных инфекционных заболеваний. Заключение. Выделение клинико-генетических вариантов ПЦД позволяет прогнозиро-
вать хронологические особенности течения заболевания.
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Abstract
Primary ciliary dyskinesia (PCD) is a rare genetic disorder that leads to chronic inflammatory damage to the airways and auditory organs. This article 
presents current information and a study aimed at investigating parallels between the course of PCD and clinical and genetic variant of the disease, 
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Первичная цилиарная дискинезия (ПЦД) – редкое ге-
нетически детерминированное заболевание из группы 
цилиопатий, обусловленное дефектами ультраструк-
туры ресничек и аналогичных им структур, характе-
ризуемое клинической и генетической гетерогенно-
стью, поражением всех отделов респираторного трак-
та с формированием хронического воспалительного 
процесса в бронхолегочной системе, полостях носа, 
среднего уха и нарушением фертильности [1, 2]. Выде-
ляется частный вариант ПЦД – синдром Картагенера 
(СК), представленный триадой признаков: инверсия 
внутренних органов, бронхоэктазы, хронический 
синусит. Пациенты с СК составляют 40–60 % всей 
когорты больных ПЦД [3, 4].

ПЦД считается редким заболеванием, частота 
которого составляет 1 : 10 000–60 000 [5, 6], а рас-
пространенность СК – 1 : 30 000–80 000 родившихся 
живыми младенцев [3, 7]. Широкая вариабельность 
частоты в разных исследованиях обусловлена как 
различиями в критериях диагностики, так и популя-
ционными особенностями (географической локали-
зацией различных видов мутаций, частотой кровно-
родственных браков и т. д.). Среди стран европейского 
региона самая высокая распространенность выяв-
лена на Кипре (1 : 9 000), а самая низкая – в Эсто-
нии и Болгарии (1 : 60 000) [1, 2, 8]. На основании 
обследования населения США с целью выявления 
обратного расположения внутренних органов и брон-
хоэктазов предполагается, что частота ПЦД составляет 
1 на 10 000–20 000 новорожденных [9–11]. Данные 
по распространенности как ПЦД, так и СК в Россий-
ской Федерации отсутствуют.

ПЦД характеризуется клинической гетероген-
ностью, несмотря на четко прослеживаемый опре-
деленный паттерн проявлений [12]. Для пациентов 
с ПЦД характерны жалобы на ежедневный кашель, 
манифестирующий с раннего возраста, затруднение 
носового дыхания, яркая картина физикальных из-
менений в легких в виде множества рассеянных сухих 
и разнокалиберных влажных хрипов, рецидивирую-

щие боли в области органов слуха, прогрессирующая 
кондуктивная тугоухость [13–15].

В настоящее время нет единого метода – «золотого 
стандарта» диагностики ПЦД, однако широкое при-
менение молекулярно-генетических методов с целью 
верификации заболевания в дополнение к функцио-
нальной и структурной оценке цилиарного эпителия 
позволяет не только повысить качество диагностиче-
ских мероприятий, но и персонализировать подход 
к каждому пациенту в соответствии с его клинико-
генетической группой [16, 17].

Целью исследования явился анализ хронологи-
ческих особенностей течения ПЦД в соответствии 
с клинико-генетическим вариантом заболевания [8].

Материалы и методы

В ретро- и проспективное исследование включены 
дети в возрасте от 1 года до 17 лет 11 мес. (n = 80: 47 де-
вочек, 33 мальчика). У 29 (36,25 %) детей определя-
лась инверсия внутренних органов, что в сочетании 
с другими признаками триады расценивалось как СК. 
У всех пациентов верифицирована ПЦД в соответст-
вии с актуальными клиническими рекомендациями 
«Первичная цилиарная дискинезия» [1]. У 100 % детей 
отмечены ≥ 2 госпитализаций в отделение пульмоно-
логии Обособленного структурного подразделения 
«Научно-исследовательский клинический инсти-
тут педиатрии и детской хирургии имени академика 
Ю.Е.Вельтищева» Федерального государственного ав-
тономного образовательного учреждения высшего об-
разования «Российский национальный исследователь-
ский медицинский университет имени Н.И.Пирогова» 
Министерства здравоохранения Российской Федера-
ции (ОСП «НИКИ ПДХ им. акад. Ю.Е.Вельтищева» 
ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н.И.Пирогова Минздрава 
России), начиная с 2006 г.
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which contributes to a timely diagnosis and enables personalized treatment approach. The aim of the study was to identify phenotypic characteristics 
and chronological patterns of PCD course depending on the genotype. Methods. The study was conducted at the Veltischev Research Clinical 
Institute of Pediatrics and Pediatric Surgery of the Pirogov Russian National Research Medical University (Pirogov Medical University), Ministry 
of Health of Russia. The study included children with PCD who underwent next generation sequencing (NGS) of the exome. Results. Significant 
differences were found in the course of PCD based on clinical and genetic characteristics. Children with defects in the genes encoding central pair 
proteins are characterized by an earlier onset of daily productive cough and recurrent respiratory infections. A similar pattern is typical for patients 
with defects in the genes encoding the cilia assembly proteins. The first episode of respiratory infection occurs later in patients with defects in the 
genes encoding dynein handle proteins. Patients who do not have defects in PCD-associated genes are characterized by a late onset of persistent 
difficulty in nasal breathing, productive cough and respiratory diseases. Conclusion. Identification of clinical and genetic variants of PCD allows 
prediction of chronological features of the course of the disease.
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Критерии включения пациентов в исследование:
• возраст от 1 года до 17 лет 11 мес.;
• установленный диагноз ПЦД на основании клини-

ко-анамнестических и инструментальных данных, 
регламентированных клиническими рекомендаци-
ями по диагностике ПЦД;

• наличие добровольного информированного со-
гласия на проведение обследования, подписанное 
законным представителем или пациентом старше 
14 лет.
Критерии исключения:

• возраст старше 18 лет;
• отсутствие добровольного информированного со-

гласия на обследование, подписанного законным 
представителем или пациентом старше 14 лет.
В зависимости от генетических вариантов, выяв-

ленных у пациентов с ПЦД, сформированы следую-
щие группы [8]:
• 1-я (n = 30) – дети, имеющие дефекты в генах, 

кодирующие белки динеиновых ручек (DNAH11, 
DNAH3, DNAH5, DNAI2, ODAD1, ODAD3);

• 2-я (n = 13) – дети, имеющие дефекты в генах, 
кодирующие белки процесса сборки цилии (pre-
assembling factor) (CCNO, CFAP300, DNAAF1, 
MSIDAS, PIH1D3, ZMYND10);

• 3-я (n = 14) – дети, имеющие дефекты в генах, ко-
дирующие белки центральной пары микротрубочек 
(central complex) (HYDIN, CCDC39, CCDC40, DRC1, 
RSPH4A, RSPH1);

• 4-я (n = 23) – дети, у которых дефектов в генах, 
обусловливающих течение ПЦД, не выявлено, 
но установлены специфические мономорфные 
нарушения функции цилиарного эпителия сли-
зистой оболочки дыхательных путей по результа-
там компьютеризированной высокоскоростной 
видеоассистированной световой микроскопии, 
в сочетании с характерной клинической картиной.
При сборе анамнеза выполнялся анализ медицин-

ской документации, проводилась беседа с законными 
представителями ребенка с целью выявления марке-
ров течения заболевания.

С целью молекулярно-генетического анализа 
проводилось исследование методом полногеномного 
секвенирования (Whole Genome Sequencing), средняя 
глубина прочтения генома после секвенирования со-
ставляла ≥ 30x. Количество прочитанных нуклеотидов 
составляло ≥ 90 млрд, тип прочтения – парно-конце-
вой / одноконцевой. Обнаруженные генетические ва-
рианты были классифицированы в соответствии с ре-
комендациями Американского колледжа медицин-
ской генетики и геномики (American College of Medical 
Genetics and Genomics – ACMG) [18]. В последующем 
пациентам проводилось секвенирование по Сенгеру 
с целью сегрегационного анализа для вариантов, вы-
явленных при полногеномном секвенировании ДНК. 
Анализ полученных данных – установление нуклео-
тидных последовательностей проводился с использо-
ванием программного обеспечения Variant Reporter™ 
Software v3.0 (Applied Biosystems, США).

Статистическая обработка полученных данных 
проводилась с помощью программы Statistica 10.0.1011 

(Stat Soft Inc., США). Данные представлены в виде 
медианы (Me) (Q1; Q2) – 95%-ный доверительный 
интервал (ДИ).

Результаты

В ходе исследования в отдельных клинико-генети-
ческих группах проанализированы хронологические 
особенности течения ПЦД, связанные с дебютом ос-
новных клинических проявлений заболевания. Знание 
возрастных закономерностей течения заболевания 
позволяет не только сегрегировать группы больных 
ПЦД, но и сформировать дифференцированный под-
ход к ведению пациентов.

Выделены следующие возрастные этапы течения 
ПЦД:
• возраст дебюта ежедневного продуктивного кашля;
• возраст 1-го эпизода респираторного заболевания;
• возраст развития стойкого затруднения носового 

дыхания;
• возраст 1-го эпизода острого риносинусита (ОРС);
• возраст 1-го острого среднего отита (ОСО);
• возраст верификации ПЦД.

В ходе исследования получены данные, позво-
ляющие охарактеризовать в отношении указанных 
признаков каждую группу больных в отдельности (см. 
таблицу).

Изначально дана возрастная характеристика в це-
лом всей группы обследованных пациентов (n = 80). 
Для общей группы определен средний возраст 
1-го эпизода респираторного заболевания, который 
составил 5,9 мес. (95%-ный ДИ – 2,87–8,99). Средний 
возраст дебюта ежедневного кашля составил 6 мес. 
4 дня жизни (95%-ный ДИ – 3,03–8,94).

Генез кашля может быть обусловлен как деком-
пенсацией механизмов эвакуации мокроты из нижних 
дыхательных путей, так и раздражением рецепторов 
верхних дыхательных путей за счет нарушения отто-
ка секрета из полостей носа [19, 20]. Манифестация 
ежедневного кашля играет ключевую роль для врачей-
педиатров и пульмонологов для включения пациентов 
в дифференциально-диагностический поиск и исклю-
чения ПЦД [21, 22].

Средний возраст развития стойкого затруднения 
носового дыхания, после которого родители отме-
чают его перманентный характер, составил 9 мес. 
18 дней жизни (95%-ный ДИ – 4,71–14,55). Обраща-
ла на себя внимание условная доброкачественность 
данной жалобы, ее продолжительность, при которой 
затруднение носового дыхания сопровождалось сли-
зистым отделяемым без признаков присоединения 
инфекции. Так, средний возраст 1-го задокументи-
рованного эпизода ОРС, при котором потребовалось 
специализированное лечение, составил 32,0 мес. 
(95%-ный ДИ – 25,09–38,90). Вовлечение в процесс 
придаточных пазух носа, безусловно, связано с пато-
логическим состоянием органов слуха в целом, с уче-
том анатомических коммуникаций между данными 
полостями [23–25].

Средний возраст 1-го задокументированного эпи-
зода ОСО составил 25 мес. 12 дней жизни (95%-ный 
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Таблица
Возраст основных проявлений первичной цилиарной дискинезии у детей; мес.

Table
Age of the main manifestations of primary ciliary dyskinesia in children; months

Показатель Общая группа 1-я группа 2-я группа 3-я группа 4-я группа

Возраст дебюта ежедневного 
продуктивного кашля 6,12 (3,03; 8,94) 5,8 (1,2; 10,46)* 5,9 (1,3; 9,2) 0,8 (0,35; 1,35)* 9,8 (3,76; 15,9)*

Возраст 1-го эпизода респираторного 
заболевания 5,9 (2,87; 8,99) 7,36 (2,4; 9,92)* 2,15 (0,18; 4,12)* 3,25 (0,24; 6,25)* 7,8 (3,6; 12,0)*

Возраст развития стойкого 
затруднения носового дыхания 9,6 (4,71; 14,55) 6,0 (0,6; 11,4)* 1,2 (0,2; 2,1)* 9,45 (0,89; 18,0) 19,27 (4,76; 33,78)

Возраст 1-го эпизода ОСО 25,4 (15,83; 35,04) 29,2 (4,9; 53,5) 34,1 (2,2; 70,45)* 22,69 (15,45; 29,9) 22 (4,99; 39,13)

Возраст 1-го эпизода ОРС 32,0 (25,09;38,90) 38,7 (22,2; 55,3)* 30,0 (19,46; 40,53)* 25,0 (20,59; 31,07)* 30,0 (15,4; 44,6)

Возраст верификации заболевания 70,72 (57,91; 83,53) 68,7 (45,3; 92,0) 73,7 (39,3; 108,2) 89,7 (55,8; 123,75) 60,0 (38,17;81,9)*

Примечание: ОСО – острый средний отит; ОРС – острый риносинусит; достоверности различий в столбцах указаны по U-критерию Манна–Уитни; * – статистически значимые различия 
в отношении общей группы.
Note: The significance of the differences in the columns were calculated using the Mann – Whitney U test; *, statistically significant differences in relation to the general group.

ДИ – 15,83–35,04). Несмотря на кажущееся наличие 
взаимосвязи эпизодов ОСО со стойким затруднением 
носового дыхания и ОРС, более ранний возраст мани-
фестации ОСО может быть обусловлен очерченностью 
диагностических критериев, яркой клинической кар-
тиной и выраженностью болевого синдрома.

Возраст верификации заболевания связан с широ-
ким спектром переменных, таких как осведомленность 
врачей, выраженность клинических проявлений, нали-
чие анатомических аномалий, позволяющих заподоз-
рить течение ПЦД в ранние сроки. Однако несмотря 
на значимость данных переменных, влияние их на срок 
верификации заболевания было распределено равно-
мерно среди обследуемых пациентов как в каждой от-
дельной, так и в общей группе. Средний возраст вери-
фикации ПЦД составил 70 мес. 22 дня жизни (95%-ный 
ДИ – 57,91–83,53). В итоге с момента появления стой-
ких жалоб на ежедневный кашель до верификации ди-
агноза заболевания в среднем проходило более чем 
5 лет 2 мес., в течение которых диагноз не был уста-
новлен, ребенок неоднократно госпитализировался, 
находился под наблюдением врачей, его заболевание 
прогрессировало, а в органах дыхания формировались 
необратимые структурные изменения.

Также проанализированы хронологические этапы 
в течении ПЦД у пациентов различных клинико-ге-
нетических групп (см. таблицу).

У пациентов с дефектами в генах, кодирующими 
белки динеиновых ручек, возраст дебюта ежедневно-
го продуктивного кашля составил в среднем 5,8 мес. 
(95%-ный ДИ – 1,2–10,46), что значимо не различа-
лось по сравнению с возрастом дебюта в общей груп-
пе, так же, как возраст 1-го респираторного заболе-
вания – 7,4 мес. (95%-ный ДИ – 2,4–9,92) vs 5,9 мес. 
(95%-ный ДИ – 2,87–8,99) в общей группе (p > 0,05). 
Однако возраст развития стойкого затруднения носо-
вого дыхания у детей данной группы составил 6,0 мес. 
(95%-ный ДИ – 0,6–11,4), что значимо ниже, чем 

в общей группе. У детей с дефектами в генах, коди-
рующими белки динеиновых ручек, возраст впервые 
задокументированного ОСО составил 29,2 мес. (95%-
ный ДИ – 4,9–53,5), что сопоставимо с таковым по-
казателем у пациентов общей группы. Однако возраст 
1-го эпизода ОРС у детей данной группы, задокумен-
тированный в среднем в 38,7 мес. (95%-ный ДИ – 
22,2–55,3), был значимо выше показателей у паци-
ентов общей группы. Возраст верификации диагноза 
у детей данной группы составил 68,7 мес. (95%-ный 
ДИ – 45,3–92,0), что сопоставимо с показателями 
в общей группе.

У пациентов с дефектами в генах, кодирующими 
белки процесса сборки цилии, возраст дебюта ежед-
невного продуктивного кашля составил в среднем 
5,9 мес. (95%-ный ДИ – 1,3–9,2). Возраст 1-го ре-
спираторного заболевания – 2,1 мес. (95%-ный ДИ – 
0,18–4,12), что значимо раньше по сравнению с тако-
вым показателем у пациентов общей группы. Возраст 
развития стойкого затруднения носового дыхания 
у детей данной группы составил 1,2 мес. (95%-ный 
ДИ – 0,2–2,1) – намного раньше по сравнению с та-
ковым показателем у пациентов общей группы.

У детей, имеющих дефекты в генах, кодирующие 
белки процесса сборки цилии, возраст впервые задо-
кументированного ОСО составил 34,1 мес. (95%-ный 
ДИ – 2,2–70,45), что достоверно отличалось от по-
казателей общей группы и характеризовалось более 
поздним дебютом. При оценке возраста 1-го эпизода 
ОРС у детей данной группы выявлено, что он задо-
кументирован в среднем в 30 мес. (95%-ный ДИ – 
19,46–40,53). Возраст верификации диагноза у детей 
данной группы составил 73,7 мес. (95%-ный ДИ – 
39,3–108,2), что значимо не различалось по срав-
нению с таковым показателем у пациентов общей 
группы (p > 0,05).

Для пациентов с дефектами в генах, кодирующи-
ми белки центральной пары микротрубочек, возраст 
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дебюта ежедневного продуктивного кашля в среднем 
составил 0,8 мес. (95%-ный ДИ – 0,35–1,35), что зна-
чимо раньше задокументированного в общей группе 
(p < 0,05). Возраст 1-го респираторного заболевания – 
3,25 мес. (95%-ный ДИ – 0,24–6,25), что также значи-
мо различалось с таковым показателем в общей группе 
(p < 0,05). Возраст развития стойкого затруднения 
носового дыхания у детей данной группы составил 
9,5 мес. (95%-ный ДИ – 0,89–18,0), что сопоставимо 
с показателями общей группы (p > 0,05).

У детей, имеющих дефекты в генах, кодирую-
щие белки центральной пары микротрубочек, воз-
раст впервые задокументированного ОСО составил 
в среднем 22,7 мес. (95%-ный ДИ – 15,45–29,9), что 
сопоставимо с показателями общей группы (p > 0,05). 
При оценке возраста 1-го эпизода ОРС у детей данной 
группы отмечено, что ОРС задокументирован в сред-
нем в возрасте 25,0 мес. (95%-ный ДИ – 20,59–31,07), 
это значимо отличалось от показателей общей группы 
детей и регистрировалось раньше. Средний возраст 
верификации диагноза у детей этой группы составил 
89,7 мес. (95%-ный ДИ – 55,8–123,75), что также зна-
чимо отличалось от показателей общей группы и ха-
рактеризовалось более поздним сроком (см. таблицу).

У пациентов, у которых не были дифференци-
рованы дефекты в генах, обусловливающие ПЦД, 
но выявлены специфические нарушения функции 
цилиарного эпителия в сочетании с характерной 
клинической картиной, возраст дебюта ежедневно-
го продуктивного кашля составил в среднем 9,8 мес. 
(95%-ный ДИ – 3,76–15,9), что в сравнении с воз-
растом в общей группе достоверно выше (p < 0,05). 
Возраст 1-го респираторного заболевания – 7,8 мес. 
(95%-ный ДИ – 3,6–12,0), что значимо не различалось 
с показателями общей группы. Возраст развития стой-
кого затруднения носового дыхания у детей данной 
группы составил 19,3 мес. (95%-ный ДИ – 4,76–33,78) 
и значимо отличался от показателей общей группы 
(p < 0,05). Возраст впервые задокументированного 
ОСО составил 22 мес. (95%-ный ДИ – 4,99–39,13), что 
значимо не отличалось от показателей общей группы. 
Также возраст манифестации ОРС у детей данной 
группы, задокументированной в среднем в 30 мес. 
(95%-ный ДИ – 15,4–44,6), был сопоставим с пока-
зателями общей группы пациентов (p > 0,05). Возраст 
верификации диагноза у детей этой группы составил 
60,0 мес. (95%-ный ДИ – 38,17–81,9), что значимо 
отличалось от показателей общей группы (p < 0,05) 
(см. таблицу).

Обсуждение

В ходе исследования выявлены основные хронологи-
ческие характеристики течения ПЦД. Так, средний 
возраст дебюта ежедневного продуктивного кашля 
составил 6,1 мес. жизни, что соотносится с данны-
ми, полученными исследователями из Австралии, 
где данный показатель составлял 5,2 ± 4,8 мес. [26]. 
Средний возраст верификации диагноза является важ-
ным показателем эффективности системы здравоох-
ранения в выявлении больных детей. Так, средний 

возраст верификации заболевания составил 5,8 года 
(95%-ный ДИ – 57,91–83,53), по данным P.H.Hosie, 
в австралийской когорте больных диагноз устанавли-
вался в возрасте 6,4 ± 0,44 года [26]. Исследователями 
из азиатского региона установлено, что полученные 
показатели значимо выше европейских. Так, в Китае 
возраст верификации составляет 8,2 ± 4,1 года, в Юж-
ной Корее – 11,8 ± 5,4 года [27, 24]. Однако несмот-
ря на растущее число публикаций и исследований 
по ПЦД, дефицит актуальных клинических данных 
все-таки существует.

Данных о взаимосвязи причастности ребенка 
к клинико-генетической группе и хронологическими 
особенностями в опубликованной литературе не об-
наружено. Однако проведенное исследование на ко-
горте пациентов с ПЦД, проживающих на территории 
Российской Федерации, позволило выявить значимые 
различия в течении заболевания в зависимости от их 
клинико-генетической группы. Так, дети, имеющие 
дефекты в генах, кодирующие белки центральной 
пары микротрубочек, характеризовались более ран-
ним началом ежедневного продуктивного кашля, 
рецидивирующих респираторных инфекционных 
заболеваний и поражения придаточных пазух носа, 
что значимо различалось по сравнению с таковыми 
показателями у детей с дефектом в генах, кодирующим 
процесс сборки цилии, и детей, у которых генетиче-
ские дефекты, обусловливающие течение ПЦД, не 
выявлены. По данным литературы, для пациентов 
с патогенными генетическими вариантами в генах, 
обусловливающими течение заболевания, также ха-
рактерно раннее начало рецидивирующих респира-
торных заболеваний верхних и нижних дыхательных 
путей по сравнению с пациентами с другими клинико-
генетическими вариантами [10, 28].

Для пациентов с дефектами в генах, кодирующими 
белки процесса сборки цилии, так же, как и для лиц 
предыдущей группы, характерен более ранний воз-
раст 1-го эпизода острого респираторного заболевания 
и развития стойкого затруднения носового дыхания. 
Преимущественное вовлечение в процесс придаточ-
ных пазух носа и органов слуха вуалирует клиниче-
скую картину и ориентирует пациентов на лечение 
ЛОР-патологии, что приводит к более поздней вери-
фикации заболевания. Для пациентов данной группы 
характерно значимое различие по сравнению с детьми, 
у которых генетические дефекты, обусловливающие 
течение ПЦД, не выявлены по показателям 1-го эпи-
зода респираторной инфекции, а также по возрасту 
вовлечения в патологический процесс придаточных 
пазух носа. По данным зарубежных исследователей, 
для пациентов с патогенными вариантами генов, отне-
сенных к данной клинико-генетической группе, также 
характерен отягощенный неонатальный анамнез, вы-
сокая распространенность хронических заболеваний 
органов слуха и кондуктивной тугоухости в сравнении 
с лицами с генетическими вариантами, относящимся 
к другим клинико-генетическим группам [29–31].

Для пациентов с дефектами в генах, кодирующими 
белки динеиновых ручек, характерны несколько более 
поздние возраст дебюта 1-го эпизода острой респира-
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торной инфекции, 1-го эпизода ОСО, а также ОРС, 
однако ранняя верификация диагноза в возрасте, 
сопоставимом с таковым в общей группе, обуслов-
лена широкой представленностью в данной группе 
пациентов (17 (56,6 %) детей) с инверсией внутрен-
них органов. Аналогичные данные о высокой пред-
ставленности в данной клинико-генетической группе 
пациентов с инверсией внутренних органов получены 
и зарубежными авторами [32, 33].

Для пациентов с ПЦД, у которых дефекты в генах, 
обусловливающие течение ПЦД, не выявлены, но де-
тектированы специфические нарушения функции 
цилиарного эпителия, были характерны более позд-
ний дебют ежедневного продуктивного кашля, респи-
раторных заболеваний и возраст развития стойкого 
затруднения носового дыхания. Несмотря на поздний 
дебют, к 30-му месяцу жизни у пациентов развивалась 
полноценная клиническая картина заболевания, как 
и у детей из других групп. Однако выраженность дан-
ных проявлений и прогрессирующий характер заболе-
вания способствовали повышению настороженности 
медицинского персонала.

Заключение

Определение хронологических закономерностей 
развития ПЦД в различных клинико-генетических 
группах больных является перспективным направ-
лением в исследовании закономерностей развития 
патологического процесса. Понимание особенностей 
клинического развития заболевания в зависимости 
от его генетического варианта позволяет персонализи-
ровать диагностические мероприятия, направленные 
на раннее выявление структурных нарушений со сто-
роны органов-мишеней, и последующую коррекцию 
проводимой терапии.
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