
Заметки из практики ● Clinical cases

251The article is licensed by CC BY-NC 4.0 International Licensee https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/

https://doi.org/10.18093/0869-0189-2023-33-2-251-258

Редкий вариант первичной цилиарной дискинезии  
в сочетании с наследственной геморрагической 
телеангиэктазией 1-го типа: клиническое наблюдение
П.А.Шатоха , А.А.Новак, А.Р.Шудуева, Ю.Л.Мизерницкий, О.С.Грознова
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

Резюме
Первичная цилиарная дискинезия (ПЦД) – редкое генетически детерминированное заболевание из группы цилиопатий, основу кото-
рого составляет дефект ультраструктуры ресничек эпителия респираторного тракта и аналогичных им структур (жгутики сперматозои-
дов, ворсины фаллопиевых труб, эпендимы желудочков и др.), в результате которого нарушаются их двигательные функции. В настоя-
щий момент выделяются различные клинико-генетические варианты заболевания, что позволяет повысить эффективность проводимо-
го динамического обследования и лечения. Целью работы явилось описание собственного клинического наблюдения за пациенткой 
с выявленным редким вариантом ПЦД в сочетании с мутацией в гене ENG, ответственном за формирование наследственной геморра-
гической телеангиэктазии (НГТ) 1-го типа, которая также является редким наследственным заболеванием, проявляющимся различны-
ми сосудистыми дисплазиями, в т. ч. артериовенозными мальформациями в легких, что может существенно ухудшать течение заболе-
вания и быть предиктором неблагоприятного исхода. Заключение. По данным клинического наблюдения продемонстрировано сочета-
ние двух редких генетических заболеваний у ребенка. Уникальность случая состоит также в том, что выявленная редкая мутация в гене 
DRC1, отвечающая за формирование ПЦД, не сопровождается потерей подвижности ресничек мерцательного эпителия, что является 
фактором, еще более затрудняющим диагностику.
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Abstract
Primary ciliary dyskinesia (PCD) is a rare genetic disease belonging to the group of ciliopathies. The disease develops because a defect in the ultra-
structure of the epithelial cilia in the respiratory tract and similar structures (sperm flagella, villi of the fallopian tubes, ventricular ependyma, etc.) 
disturbs their motor function. Currently, various clinical and genetic variants of the disease are distinguished, increasing the effectiveness of dynam-
ic examination and treatment. Aim. In this article, we describe a patient with a rare variant of PCD that we identified in combination with a mutation 
in the ENG gene responsible for the development of hereditary hemorrhagic telangiectasia type 1 (HHT-1). HHT-1 is a rare hereditary disease that 
manifests as various vascular dysplasias, including arteriovenous malformations (AVM) in the lungs, which can significantly worsen the course of 
the disease and be a predictor of an unfavorable outcome. Conclusion. The presented case demonstrates a combination of two rare genetic diseases 
in a child. The uniqueness of the case also lies in the fact that the identified rare mutation in the DRC1 gene responsible for the development of PCD 
is not associated with a loss of motility of the cilia of the ciliated epithelium, which makes the testing and the correct diagnosis even more difficult.
Key words: children, primary ciliary dyskinesia, hereditary hemorrhagic telangiectasia (type 1), Randu – Osler – Weber disease, arteriovenous 
malformation, DRC1, ENG.
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Основу такого редкого заболевания, как первичная 
цилиарная дискинезия (ПЦД), составляет дефект 
ультраструктуры ресничек эпителия респираторного 
тракта и аналогичных им структур (жгутики сперма-
тозоидов, ворсины маточных труб, реснички эпенди-
мы желудочков мозга и др.), как правило, приводящие 
к нарушению их двигательной функции и последующе-
му развитию хронического воспалительного процесса.

ПЦД – генетически детерминированное заболе-
вание, преимущественно наследуемое по аутосом-
но-рецессивному типу, однако на сегодняшний день 
существуют Х-сцепленные варианты и 1 вариант, 
наследуемый по аутосомно-доминантному типу, со-
пряженный с мутацией в гене FOXJ1.

Ранняя манифестация симптомов, тотальность по-
ражения респираторной системы и рецидивирующий 
характер инфекций верхних и нижних дыхательных 
путей являются ключевыми в клинической картине 
ПЦД. Основополагающие клинические признаки, 
позволяющие заподозрить ПЦД, проявляются у детей 
с первых дней жизни в виде стойкого продуктивного 
кашля с отхождением слизисто-гнойной мокроты, 
затруднения носового дыхания с наличием отделя-
емого (нередко наблюдается назальная обструкция, 
связанная с наличием полипов), снижения слуха 
вследствие персистирующего или хронического отита, 
одышки при физической нагрузке или в покое при 
обострениях. Для аускультативной картины в легких 
также характерно обилие разнокалиберных влажных 
хрипов. У пациентов с наиболее тяжелыми проявле-
ниями вследствие хронической гипоксии отмечаются 
различные деформации грудной клетки и изменения 
ногтевых фаланг пальцев по типу «барабанных пало-
чек» и ногтей в виде «часовых стекол» [1].

В разные возрастные периоды на первый план 
могут выступать различные клинические проявле-
ния, в связи с этим дифференциальная диагности-
ка включает множество нозологий, таких как вро-
жденные пороки развития бронхолегочной системы 
(дизонтогенетические бронхоэктазы, бронхолегоч-
ные кисты, трахео- или бронхопищеводные свищи, 
синдром Вильямса–Кэмбелла и др.), муковисцидоз, 
иммунодефицитные состояния, длительно находя-
щееся в дыхательных путях инородное тело, дефицит 
α1-антитрипсина, пороки развития сердца и сосудов, 
туберкулез, легочный микобактериоз, некоторые фор-
мы мужского и женского бесплодия, не связанные 
с ПЦД [2].

При комплексном обследовании пациента с ПЦД 
проводятся многочисленные исследования функции 
внешнего дыхания с использованием спирометрии, 
бодиплетизмографии и пульсоксиметрии; рентгено-
логические и лучевые методы визуализации легких 
и околоносовых пазух носа; микробиологическое 
исследование мокроты или бронхоальвеолярной ла-
важной жидкости с целью верификации выделенной 

микрофлоры и определения чувствительности к ан-
тибактериальным препаратам (обычно состав пред-
ставлен такими микроорганизмами, как Haemophilus 
influenzae, Streptococcus pneumoniae и Staphylococcus 
aureus, реже – Pseudomonas aeruginosa); а также иссле-
дование слуха и состояния среднего уха при помощи 
тональной пороговой аудиометрии и акустической 
импендансометрии. Лабораторная диагностика при 
этом направлена на определение воспалительной ак-
тивности и степени дыхательной недостаточности.

К настоящему времени, к сожалению, не сложи-
лось единого «золотого стандарта» диагностики ПЦД. 
Как правило, диагноз устанавливается на основании 
характерной клинической картины в сочетании с ре-
зультатами специальных исследований, таких как 
определение уровня оксида азота в выдыхаемом воз-
духе (у большинства пациентов с ПЦД уровень на-
зального NO резко снижен) [3], анализ частоты и пат-
тернов биения ресничек из полости носа и бронхов 
путем высокоскоростного видеоассистированного ми-
кроскопического анализа [4], обнаружение аномалии 
строения ресничек при электронной микроскопии 
биоптата из полости носа или бронха [5], микроско-
пическое исследование эякулята у детей пубертатного 
и старшего возраста.

В последние годы наравне с видеоассистирован-
ным анализом при верификации и уточнении диагно-
за ПЦД ключевое значение приобретают генетические 
методы диагностики. Полное секвенирование экзо-
ма, по данным отечественной литературы, позволяет 
уточнить заболевание у 74 % пациентов [6]. Помимо 
уточнения диагноза, результаты генетического обсле-
дования позволяют сравнить пациентов с различными 
клинико-генетическими вариантами ПЦД и спрогно-
зировать течение заболевания в будущем.

В настоящий момент выделяются следующие 
4 группы клинико-генетических вариантов ПЦД, 
основанные на структурно-генетических аномалиях 
цилии:
• с аномалиями динеиновых ручек (как внутренних, 

так и наружных);
• с аномалиями в центральном комплексе;
• с аномалиями в комплексе предварительной сбор-

ки цилии;
• с гетерозиготными вариантами в генах, наследуе-

мых по аутосомно-рецессивному типу [7].
Клинико-генетический вариант с аномалиями 

в генах, кодирующих белки центрального комплекса 
ресничек, а также приводящий к дезорганизации ак-
сонемы микротрубочек, связан с мутациями в генах 
HYDIN, STK36, CCDC39, DRC1, RSPH1, DNAJB13. Так, 
в частности, ген DRC1 кодирует центральный компо-
нент нексин-динеинового комплекса, который играет 
ключевую роль в поддержании симметричности и це-
лостности дистальной части аксонемы, регулирует 
синхронность скольжения микротрубочек, а также 
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стабилизирует сборку белков внутренних динеиновых 
ручек и радиальных спиц. Мутации в данном гене со-
пряжены с дезорганизацией структуры центрального 
комплекса и модуляции биения цилиарного эпителия, 
изменяя как частоту, так и характер движения. Важно 
отметить, что при мутациях в гене DRC1, выявленной 
у пациентки, описанной в клиническом наблюдении, 
функциональные нарушения ресничек не сопрово-
ждаются их полной неподвижностью, а проявляются 
несостоятельностью биения, что может затруднить 
диагностику [8].

У пациентов с данным клинико-генетическим 
вариантом определяется ряд особенностей течения 
заболевания. Например, при оценке поражения ЛОР-
органов отмечается самая низкая частота тугоухости 
различной степени выраженности по сравнению 
с другими клинико-генетическими вариантами; ана-
логичные показатели отмечаются и при оценке сте-
пени выраженности хронического синусита. Однако 
показатели функции внешнего дыхания по сравне-
нию с таковыми у пациентов других групп при этом 
снижены [9]. Также по данным компьютерной томо-
графии (КТ) частота выявления бронхоэктазов среди 
пациентов с аномалиями центрального комплекса 
сопоставима по структуре с таковыми у пациентов 
других групп [10].

Основные цели терапии ПЦД направлены главным 
образом на предупреждение и лечение обострений 
хронического инфекционно-воспалительного про-
цесса в бронхолегочной системе, верхних дыхатель-
ных путях, околоносовых пазухах и среднем ухе. При 
этом главной целью является предупреждение фор-
мирования бронхоэктазов и как можно более долгое 
сохранение легочной функции. Для этого использу-
ется ингаляционная муколитическая и бронхолити-
ческая терапия в сочетании с различными методами 
регулярного дренирования бронхиального дерева при 
использовании портативных дыхательных тренаже-
ров. Также терапия направлена на предупреждение 
развития инфекционного воспалительного процесса 
в пораженных ЛОР-органах. По показаниям исполь-
зуется антибактериальная и противовоспалительная 
терапия. Оперативное лечение нижних дыхательных 
путей у пациентов с ПЦД применяется крайне редко.

Наследственная геморрагическая телеангиэктазия 
(НГТ) также является редким наследственным забо-
леванием, которое развивается в детском возрасте 
и характеризуется различными сосудистыми дефек-
тами. НГТ также известна как болезнь Рандю–Осле-
ра–Вебера (БРОВ), названная так в честь описавших 
ее врачей, наследуется по аутосомно-доминантному 
типу и характеризуется образованием телеангиэкта-
зий на коже и слизистых оболочках, артериовеноз-
ными мальформациями (АВМ) во внутренних орга-
нах, а также геморрагическим синдромом различной 
локализации. Телеангиэктазии представляют собой 
небольшие АВМ, склонные к кровотечению, кото-
рые вызывают у пациентов значительные неудобства 
в повседневной жизни [11].

Распространенность НГТ в разных странах состав-
ляет от 1 : 5 000 до 1 : 80 000, в России – 1 : 50 000 [12]. 

Однако по данным некоторых источников, частота 
встречаемости несколько выше, что, вероятнее все-
го, связано с трудностью диагностики и тем, что ос-
новные клинические симптомы проявляются в более 
взрослом возрасте [13].

Около 90 % случаев связаны с гетерозиготными 
мутациями генов ACVRL1 или ENG, которые, соответ-
ственно, кодируют рецептор костного морфогенети-
ческого белка (активиновая рецептороподобная кина-
за-1 – ALK1) и корецептор под названием эндоглин 
(ENG). У пациентов с НГТ 1-го типа (HГT-1), связан-
ной с мутацией гена ENG, частота встречаемости АВМ 
в легких и головном мозге более высокая. У пациентов 
с HГT 2-го типа (HГТ-2) отмечается более высокий 
риск образования АВМ в печени. По данным литера-
туры, выявляемые у пациентов с БРОВ мутации в гене 
ENG составляют > 61 % случаев, а в гене ACVRL1 – 
около 37 %. Не так давно обнаружены мутации гена 
GDF2, кодирующего фактор роста и дифференциров-
ки, который связывается с ENG и ACVRL1, а также 
гена SMAD4, кодирующего белок, передающий сигна-
лы от рецептора трансформирующего фактора роста-β 
(TGF-β). Частота встречаемости этих патологических 
генетических вариантов составляет около 1–2 %. Му-
тация гена SMAD4 часто сочетается с проявлениями 
ювенильного полипоза [14, 15].

Обнаруженные мутации, ответственные за фор-
мирование НГТ, нарушают TGF-β-опосредованные 
пути передачи сигнала в сосудистых эндотелиальных 
клетках, что приводит к аномальному развитию крове-
носных сосудов, их хрупкости и формированию АВМ. 
Гистологически телеангиэктазии описываются как 
расширенные капилляры, выложенные плоским сло-
ем эндотелиальных клеток. АВМ представлены сетью 
толстых и тонкостенных сосудов [16].

Основным и наиболее распространенным про-
явлением НГТ являются рецидивирующие носо-
вые кровотечения (НК), манифистирующие уже 
в детском или подростковом возрасте (12–16 лет). 
Телангиэктазии обычно появляются только после 
полового созревания, но могут возникать и в более 
взрослом возрасте. Обычно локализуются на лице, 
губах, языке, ладонях и пальцах, включая ногтевое 
ложе. Телангиэктазии выглядят как тонкие красные 
и темно-фиолетовые сосудистые звездочки, похо-
жие на паутинку, бледнеющие при надавливании. 
АВМ представляют собой аномальные связи между 
артериями и венами, которые обходят капиллярную 
систему [11].

У пациентов с HГT чаще всего наблюдаются не-
сколько вариантов АВМ по всему телу. Тем не ме-
нее наиболее важные АВМ, на которые должно быть 
обращено пристальное внимание врачей, находятся 
в головном мозге, легких, желудочно-кишечном трак-
те и печени. АВМ в легких и мозге могут быть бессим-
птомными. Выраженность клинических проявлений 
зависит от величины артериовенозного шунтирова-
ния. АВМ в легких могут приводить к гипоксемии, 
кровоизлияниям, мозговым абсцессам и инсульту 
вследствие парадоксальной эмболии и наблюдаются 
примерно у 15–50 % пациентов с НГТ [17].
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Церебральные АВМ могут привести к смертельно-
му внутричерепному кровоизлиянию даже в младен-
ческом возрасте. Они встречаются у 25 % пациентов 
с HГT. Для детей также характерно развитие острой 
параплегии как следствие разрывов АВМ в спинном 
мозге [18].

Кровотечения из желудочно-кишечного тракта 
развиваются в более позднем возрасте – у взрослых 
людей 40 лет и старше. Такие пациенты долгое время 
страдают железодефицитной анемией.

АВМ печени наименее изучены. Они могут при-
водить к сердечной недостаточности, портальной ги-
пертензии и заболеваниям желчевыводящей системы. 
Для HГT-2, наблюдаемых у 30–80 % пациентов, более 
характерны печеночные АВМ, но симптоматически 
проявляются лишь у 10 % пациентов с НГТ [14].

Диагноз НГТ устанавливается при наличии 
≥ 3 следующих критериев Курасао (1997):
• рецидивирующие НК;
• множественные телеангиэктазии;
• АВМ внутренних органов;
• наличие HГT у родственника 1-й линии родства.

Диагностика при подозрении на БРОВ включает 
в себя проведение обязательного скрининга крови для 
диагностики анемии, эхокардиологического и уль-
тразвукового исследования (УЗИ) сердца и печени, 
КТ и магнитно-резонансной томографии (МРТ) груд-
ной, брюшной полости и мозга с контрастированием 
для обнаружения висцеральных АВМ. При наличии 
родственника 1-й линии родства с подобными сим-
птомами и сомнительной клинической картины ре-
комендовано проведение молекулярно-генетического 
исследования.

Терапия НГТ направлена в основном на малоин-
вазивное хирургическое лечение выявленных АВМ 
с учетом вклада шунтов в общее состояние больного 
в каждом конкретном случае, а также риска осложне-
ний, сопровождающих тот или иной вид оперативно-
го вмешательства. Терапевтические методы лечения 
направлены на уменьшение симптомов заболевания. 
Однако в последнее время достигнут прогресс с ис-
пользованием препаратов, нацеленных на фактор 
роста эндотелия сосудов (Vascular Endothelial Growth 
Factor – VEGF) и ангиогенный путь, в частности, ис-
пользование бевацизумаба (моноклональных антител 
против VEGF). Кроме того, по результатам доклини-
ческих исследований выявлены новые молекулярные 
мишени, непосредственно связанные с сигнальными 
путями, пораженными при данном заболевании забо-
левании (FKBP12, PI3-киназа и ангиопоэтин-2) [19].

Целью работы явилось демонстрация собственно-
го опыта клинического наблюдения за пациенткой 
с уникально редким сочетанием одного из клинико-
генетических вариантов ПЦД и НГТ-1.

Клиническое наблюдение

Пациентка Я. 6 лет. Анамнез жизни: ребенок от 2-й бере-
менности, протекавшей на фоне низкого предлежания пла-
центы и угрозы прерывания на 5-м месяце, вторых срочных 
самостоятельных родов. Масса тела при рождении – 3 300 г, 

длина тела – 51 см. Неонатальный период протекал без осо-
бенностей. Девочка росла и развивалась согласно декрети-
рованным срокам. Вакцинация проводилась в соответствии 
с национальным календарем прививок. Наследственность 
по аллергическим и бронхолегочным заболеваниям отяго-
щена – отец страдает назальным полипозом и хроническим 
бронхитом, у дедушки по линии отца отмечаются перио-
дические эпизоды одышки. Необходимо отметить, что ро-
дители девочки с Северного Кавказа (по национальности 
аварцы), состоят в близкородственном браке.

Из анамнеза известно, что ребенок болеет с рождения. 
С диагнозом врожденная пневмония девочка находилась 
в отделении реанимации; с 19-х суток жизни появился стой-
кий влажный кашель. Ребенку неоднократно проводилось 
обследование по месту жительства, были исключены муко-
висцидоз, первичный иммунодефицит. Все это время со-
хранялся кашель с отхождением гнойной мокроты и гной-
ное отделяемое из носа. В связи с частыми обострениями 
получала повторные курсы антибактериальной терапии 
с кратковременным положительным эффектом. В возрасте 
2 лет по результатам КТ органов грудной клетки выявлен 
фиброателектаз нижней доли правого легкого. В Обособлен-
ное структурное подразделение «Научно-исследовательский 
клинический институт педиатрии и детской хирургии имени 
академика Ю.Е.Вельтищева» Федерального государственного 
автономного образовательного учреждения высшего образо-
вания «Российский национальный исследовательский меди-
цинский университет имени Н.И.Пирогова» Министерства 
здравоохранения Российской Федерации девочка впервые 
поступила в возрасте 3 лет с жалобами на ежедневный про-
дуктивный кашель, затрудненное носовое дыхание и частые 
респираторные инфекции. При осмотре состояние ребенка 
расценивалось как тяжелое по основному заболеванию; при 
аускультации в легких определялось обилие влажных хрипов. 
По данным лабораторного исследования крови воспалитель-
ных изменений не выявлено, гуморальное звено иммунитета 
также не пострадало, а показатели кислотно-щелочного со-
стояния составляли допустимые пределы.

По данным аллергологического обследования выявлено 
увеличение общего IgE, а также специфические IgE к эпи-
дермису и шерсти собаки. При оценке морфологии мокроты 
отмечался ее слизисто-гнойный характер, что подтвержда-
лось обилием лейкоцитов в поле зрения. По результатам 
бактериологического посева мокроты клинически значимой 
микрофлоры не выявлено. По результатам рентгенологиче-
ского обследования установлены признаки фиброателек-
таза средней доли правого легкого, полученные изменения 
подтверждались данными КТ. Ребенок также был осмотрен 
врачом-оториноларингологом, установлен хронический 
синусит. При микроскопическом исследовании биоптата 
мерцательного эпителия слизистой оболочки носа вне обо-
стрения заболевания неподвижности ресничек не выявлено.

Принимая во внимание клинико-анамнестические и ла-
бораторно-инструментальные данные, у ребенка установлен 
следующий диагноз: врожденный порок развития органов 
дыхания, ПЦД, дыхательная недостаточность 2–3-й степени 
(при обострении).

В плане дальнейшего ведения даны следующие реко-
мендации:
• постоянная ингаляционная терапия бронхолитическими 

и муколитическими препаратами;
• подключение антибактериальной терапии при обостре-

нии (с учетом данных о чувствительности микрофлоры 
к антибактериальным препаратам);

• реабилитационные мероприятия с проведением пост-
урального дренажа и перкуссионного массажа.
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В динамике дальнейшего наблюдения у ребенка неодно-
кратно возникали обострения хронического риносинусита 
и бронхита. При очередной госпитализации по данным КТ 
органов грудной клетки признаки бронхоэктазов с периброн-
хиальными фиброзными изменениями в динамике сохраня-
лись; обращали на себя внимание признаки артериовенозных 
шунтов в трех локализациях, подтвержденные интенсивным 
накоплением контрастного вещества в S1, 6 слева и S7 справа 
при контрастном усилении (см. рисунок).

Для определения дальнейшей тактики ведения и с уче-
том выявленные АВМ в легких ребенок консультирован 
детским торакальный хирургом. Показаний для проведе-
ния эмболизации шунтов в настоящее время не выявлено. 
Рекомендовано динамическое наблюдение за состоянием 
ребенка.

При повторном микроскопическом исследовании био-
птата мерцательного эпителия слизистой оболочки носа 
в период обострения заболевания выявлено резко выражен-

Рисунок. Компьютерная томограмма с контрастированием сосудов пациентки Я. 6 лет
Figure. Computed tomography with vascular contrast of patient Ya., 6 years old

2022 г.
КТ

2022 г.
КТ + ангиография
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ное нарушение цилиарной функции эпителия. По данным 
динамического наблюдения оториноларинголога подтвер-
ждено течение хронического риносинусита, хронического 
среднего отита при отсутствии патологии слуха.

С целью исключения сосудистых нарушений при ис-
следовании глазного дна врачом-офтальмологом патоло-
гических изменений не обнаружено. По результатам МРТ 
сосудов головного мозга и УЗИ брюшной полости клини-
чески значимых изменений не выявлено.

При оценке функции внешнего дыхания отмечалось 
снижение объемно-скоростных показателей (см. таблицу); 
обращало на себя внимание некоторое снижение показате-
лей насыщения крови кислородом (93–35 %).

С целью уточнения диагноза проведено молекулярно-
генетическое исследование. По результатам полногеном-
ного секвенирования выявлены патогенные генетические 
варианты, подтверждающие наличие ПЦД, а также НГТ-1. 
Результат подтвержден при проведении секвенирования 
трио по Сенгеру. Обнаружен вариант с.352С>Т rs142371860 
(2:g.26421396C>T) гена DRC1 в гомозиготном состоянии 
и вариант c.1134G>A rs1329127701 (9:g.127824304С>T) гена 
ENG в гетерозиготном состоянии, выявленный также у ма-
тери пациентки. В дальнейшем по результатам получен-
ного генетического исследования при более детальном 
уточнении данных анамнеза выявлено наличие редких 
эпизодов носовых кровотечений у матери пробанда, в связи 
с этим семье рекомендовано проведение обследования 
с целью выявления патогномоничных изменений в орга-
нах-мишенях. 

Заключение

Таким образом, на основании клинических проявле-
ний в виде рецидивирующего инфекционного процес-
са верхних и нижних дыхательных путей, сопровожда-
ющегося постоянным влажным кашлем и гнойным 
отделяемым из носа, бронхоэктазов и хронического 
риносинусита у ребенка установлен диагноз ПЦД. 
Одновременно об НГТ-1 свидетельствовали выяв-
ленные в ходе динамического осмотра АВМ легких 
и признаки гипоксемии, а также наследственный ха-
рактер клинических проявлений. Сочетание обоих на-
следственных заболеваний у пациентки подтверждено 
результатами генетического исследования.

Прогресс клинической науки постоянно обогаща-
ет врачей новыми знаниями об орфанных болезнях, 
в т. ч. легких, нередко наблюдается вариабельность 
их клинических проявлений, что заставляет пересма-
тривать / уточнять критерии их диагностики. Многие 
из этих заболеваний (как и сочетающиеся у представ-
ленной пациентки) носят наследственный, генети-

чески опосредованный характер, поэтому основные 
подтверждения диагноза в таких случаях все больше 
переносятся в сферу выявления генетических марке-
ров заболеваний. Это позволяет повысить качество 
оказываемой медицинской помощи, и, что немало-
важно, определить тактику дальнейшего наблюдения 
для улучшения прогноза течения заболеваний. Уточ-
нение генетического варианта ПЦД дает возможность 
сконцентрировать усилия по ведению пациента на тех 
аспектах, которые в данном случае наиболее уязвимы, 
а установление этиологии АВМ в легких определяет 
варианты течения данного заболевания в будущем 
и нацеливает на сотрудничество с сосудистыми хи-
рургами и другими врачами-специалистами.
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Таблица
Динамика показателей функции внешнего дыхания пациентки Я. 6 лет; %

Table
Dynamics of the respiratory function of the patient Ya., 6 years old; %

Возраст, годы ЖЕЛ ФЖЕЛ ОФВ1 ПОС МОС25 МОС50 МОС75

5 104 114 125 108 113 128 160

6 62 65 72 68 74 83 102

Примечание: ЖЕЛ – жизненная емкость легких; ФЖЕЛ – форсированная жизненная емкость легких; ОФВ1 – объем форсированного выдоха за 1-ю секунду; ПОС – пиковая объемная 
скорость; МОС25–75 – максимальная объемная скорость на участке кривой поток–объем форсированного выдоха между 25 и 75 % ФЖЕЛ.
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