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Cтатья посвящена актуальной проблеме современной пульмонологии — редким заболеваниям легких у детей. Показано 
много обра зие форм, основные клинические и диагностические признаки этих заболеваний. Подчеркивается необходимость 
своевременного выявления и оказания адекватной помощи больным с редкими заболеваниями легких, что требует разреше-
ния ряда организационных задач.
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The paper deals with the topical problem of modern pulmonology — rare lung diseases in children. It shows a variety of the forms and 
major clinical and diagnostic signs of these diseases. It underlines the need for timely detection and adequate care to patients with 
rare lung diseases, which requires that a number of organizational tasks be solved.
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29 
февраля в мире отмечается Международный 

день редких заболеваний. Координатором этого 

проекта является Европейская организация по изуче-

нию редких заболеваний (EURORDIS) и националь-

ные организации по редким заболеваниям из более 

чем 40 стран Европы, Америки, Азии. Россия также 

принимает участие в этой ежегодной акции, призван-

ной привлечь внимание к данной проблеме, которая 

становится все более актуальной по мере развития 

здравоохранения и медицинской науки. Исторически 

сложилось так, что медицина в большинстве своем 

была направлена на более или менее распространен-

ные и хорошо известные, социально значимые забо-

левания. И в этом направлении в мире достигнуты 

значительные успехи. В то же время проблемы паци-

ентов с редкими болезнями всегда оставались в тени 

и только в настоящее время начинают широко обсу-

ждаться.

Первая Национальная организация по изучению 

редких болезней (NORD — National Organization for 

Rare Disorders) была создана в 1983 г. в США [1]; позд-

нее аналогичные структуры были образованы в стра-

нах Европы, в Японии, Австралии и Канаде [2, 3]. Эти 

некоммерческие организации имеют своей целью ока-

зание помощи пациентам, страдающим редкими фор-

мами заболеваний; основные их ресурсы направлены 

на научные изыскания в области диагностики и тера-

пии этих страданий. Научная деятельность осуществ-

ляется под эгидой и с участием Национального инсти-

тута здоровья США, других крупных национальных 

и международных медицинских организаций и под-

креплена рядом законодательных актов.

До настоящего времени не существует четкого 

определения понятия «редкое заболевание»: в не-

которых случаях оценка базируется на распростра-

ненности болезни, в других основанием для отне-

сения заболевания к числу редких является особая 

тяжесть патологии и отсутствие стандартизованной 

эффективной терапии. Порог отнесения заболеваний 

к редким различается в разных странах: так, в США 

к редким (орфанным) относят заболевания, распро-

страненность которых составляет менее 200 000 по-

раженных, что примерно соответствует 1:1500 насе-

ления [4]. В Японии редкими считают заболевания, 

которыми страдают менее 50 тыс. жителей страны, 

в Австралии — менее 2 тыс. В Европейском союзе 

к редким относят заболевания, встречающиеся с ча-

стотой менее 5:10 000, а в Канаде — менее 1:2000 на-

селения.
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Согласно данным зарубежной медицинской лите-

ратуры и национальных программ по здравоохране-

нию, частота редких заболеваний колеблется в очень 

широком диапазоне: от 1:1000 до 1:200 000 [5]. Кроме 

того, отдельные заболевания в определенных группах 

населения (популяциях) могут встречаться сущест-

венно чаще, чем в других. Подобный разброс данных 

говорит о том, что показатель распространенности, 

несомненно, не может служить единственным кри-

терием для отнесения заболевания к разряду ред-

ких; для этого требуется комплексная оценка, учи-

тывающая трудности диагностики, тяжесть течения 

и прогноз, эффективность терапии. По результатам 

исследований в рамках международного проекта 

по изучению редких заболеваний (R. A. R. E. Project 

— Rare Disease, Advocacy, Research and Education, 

2009) в настоящее время на планете около 350 млн 

людей страдают различными редкими заболеваниями 

[6]. По определению учрежденной в 1997 г. Европей-

ской организации по изучению редких заболеваний 

EURORDIS, к категории редких может быть отнесено 

от 5000 до 7000 различных заболеваний, а количество 

страдающих ими индивидуумов составляет от 6 до 8 % 

населения Евросоюза [7].

Для регистрации редких заболеваний разработан 

международный портал http://www.orfa.net [8], где на-

ряду с шифром по МКБ10 и OMIM каждому редко-

му заболеванию присвоен свой ORFA-номер. Там же 

приводятся данные, касающиеся основных клиниче-

ских признаков заболевания, его распространенно-

сти, типа наследования.

Диагностика редких заболеваний в России еще 

не удовлетворяет современному уровню, практически 

не ведется регистрации таких больных. Хотя результаты 

Всероссийской диспансеризации населения 2002 г. ука-

зывают, что редкими заболеваниями страдает не менее 

1 % населения страны — 1,5 млн человек [9].

Согласно новому закону «Об основах охраны здо-

ровья граждан в Российской Федерации» от 21 ноября 

2011 г. №323-ФЗ, Минздравсоцразвития РФ предста-

вил список редких (орфанных) заболеваний, опреде-

лил необходимый объем финансирования для лекар-

ственного обеспечения страдающих ими больных. 

В этом документе впервые в практике российского 

здравоохранения дано определение орфанных болез-

ней: к ним отнесены те заболевания, которые имеют 

распространенность не более 10 случаев на 100 000 

населения страны [10].

Большинство редких болезней являются генети-

чески детерминированными. Вместе с тем отдельные 

формы заболеваний имеют аллергическую, инфек-

ционную природу или являются следствием других 

причин. Можно выделить ряд клинических особен-

ностей, характерных для редких заболеваний:

• первые проявления в большинстве случаев 

с раннего детского возраста;

• хроническое прогрессирующее течение, не-

редко приводящее к инвалидизации;

• резистентность к терапии.

Редкие заболевания занимают особое место и сре-

ди различных форм легочной патологии. В ряде стран, 

например, в США, Австралии, Японии, для изучения 

редких заболеваний легких ряд клинических центров 

объединены в сеть (RLDC) под эгидой Националь-

ного института здоровья [11]. На портале ORFA.NET 

среди 5954 редких болезней представлено 187 заболе-

ваний, при которых поражение легких является един-

ственным или ведущим синдромом. По данным кли-

ники пульмонологии Московского НИИ педиатрии 

и детской хирургии, на долю редких заболеваний лег-

ких приходится до 2–3 % от общего числа госпитали-

зированных больных с хронической бронхолегочной 

патологией.

К числу редких заболеваний следует, прежде 

всего, отнести различные формы наследственной 

пато логии, в частности, первичную цилиарную ди-

скинезию (ORPHA 244 / OMIM 242650) и синдром 

Картагенера (ORPHA 98861 / OMIM 244400). Первич-

ная цилиарная дискинезия встречается с частотой 

1:15 000—1:30 000 [12]. Синдром Картагенера, вклю-

чающий обратное расположение внутренних органов 

(или изолированную декстрокардию), бронхоэктазы 

(бронхит) и синусит, рассматривают как классиче-

ский вариант первичной цилиарной дискинезии. Рас-

пространенность синдрома Картегенера — 1:50 000. 

В основе патологии лежит врожденный дефект стро-

ения ресничек мерцательного эпителия слизистой 

оболочки бронхов, приводящий к их неподвижно-

сти. Последующее наслоение инфекции обусловли-

вает формирование хронического воспалительного 

бронхолегочного процесса. Наследование первичной 

цилиарной дискинезии и синдрома Картегенера ау-

тосомно-рецессивное. Молекулярно-генетическими 

исследованиями установлен ряд мутаций в локусах 

9p-13-p21, 7p21, 5p14-p15. В нашей клинике наблю-

даются 105 больных с первичной цилиарной диски-

незией, бóльшую часть которых (87 детей) составили 

дети с синдромом Картагенера [13].

Как редкое наследственное заболевание рас-

сматривают легочный альвеолярный микролитиаз 

(ORPHA 60025 / OMIM 265100) — диссеминирован-

ное поражение легких, возникающее вследствие на-

копления в легочной паренхиме депозитов фосфата 

кальция. Тип наследования — аутосомно-рецессив-

ный. Данные о распространенности этой патологии 

отсутствуют. E. Usan и соавт. (1993) приводят сооб-

щения о 173 случаях альвеолярного микролитиаза; 

M. Biary и соавт. (1993) представили описание заболе-

вания у 32 детей в возрасте до 12 лет [14, 15]. Заболе-

вание встречается во всех возрастных группах, в том 

числе у недоношенных новорожденных [16].

Среди редких диссеминированных заболеваний 

Мизерницкий Ю.Л. и соавт. Редкие заболевания легких у детей — актуальная проблема современной пульмонологии
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легких значится также легочный альвеолярный про-

теиноз (ORPHA 747 / OMIM 265120, 610913, 610921, 

610910). В основе заболевания — накопление в альве-

олярной ткани фосфолипопротеидных соединений, 

являющихся производными сурфактанта. Распро-

страненность легочного альвеолярного протеиноза 

составляет 3,7 на 1 000 000 населения [17]. С генети-

ческой точки зрения понятием «альвеолярный про-

теиноз» объединена гетерогенная группа заболева-

ний, в основе которых лежит нарушение метаболизма 

сурфактанта. Наследование при первичном легочном 

альвеолярном протеинозе аутосомно-рецессивное, 

иногда сообщают о спорадических случаях. Клини-

ческая картина вариабельна и неспецифична, что не-

редко приводит к поздней диагностике заболевания. 

Наиболее частыми симптомами являются одыш-

ка, кашель (преимущественно малопродуктивный 

или сухой), боль в груди, кровохарканье, «барабанные 

палочки», хрипы в легких, цианоз; реже встречаются 

лихорадка, потеря массы тела [18]. У доношенных но-

ворожденных наблюдается картина респираторного 

дистресс-синдрома [19].

Как редкие заболевания у детей могут рассма-

триваться некоторые интерстициальные поражения. 

Понятие «интерстициальные болезни легких» объе-

диняет более 200 гетерогенных заболеваний, при ко-

торых первично поражаются интерстиций, альвеолы 

и периальвеолярные ткани. Речь идет, в частности, 

об идиопатическом гемосидерозе легких, или син-

дроме Целена — Геллерстедта (ORPHA 99931 / OMIM 

178550; 235500). Распространенность заболевания ко-

леблется от 0,24 до 1,23 на 1 000 000. Это заболевание 

с рецидивирующим течением и характерным симпто-

мокомплексом: кровохарканье (наличие в мокроте 

сидерофагов), железодефицитная анемия, инфиль-

тративные тени на рентгенограмме легких [20]. За по-

следние 10 лет в нашей клинике наблюдались 7 боль-

ных с идиопатическим гемосидерозом легких.

Сочетание легочного гемосидероза и гломеруло-

нефрита известно как синдром Гудпасчера (ORPHA 

375 / OMIM 233450). Это аутоиммунное заболевание, 

в основе которого лежит образование антител к ан-

тигенам базальной мембраны легочных альвеол и по-

чечных клубочков [21]. Синдром Гудпасчера в евро-

пейской популяции встречается с частотой 0,5–1,0 

на 1 000 000 населения. Заболевание наблюдается 

преимущественно у мужчин; соотношение частоты 

встречаемости синдрома Гудпасчера среди мужчин 

и женщин, по данным разных авторов, составляет 

6—8:1. В нашей клинике мы наблюдали одного тако-

го больного.

Наиболее тяжелое и крайне редкое интерстици-

альное заболевание легких — идиопатический легоч-

ный фиброз, острая форма которого известна как син-

дром Хаммена — Рича (ORPHA 2032, 79126 / OMIM 

178500). Это быстропрогрессирующее заболевание, 

приводящее к развитию диффузного фиброза легких 

и легочно-сердечной недостаточности [22]. Возмож-

но, под этим названием объединены несколько форм 

быстропрогрессирующих легочных фиброзных пора-

жений с различным типом наследования.

Как редкие заболевания могут рассматривать-

ся и пороки развития легких. По данным клиники 

пульмонологии, они выявляются у 8–10 % больных 

с хронической легочной патологией [23]. Среди них 

особое место занимают пороки, обусловленные недо-

развитием бронхолегочных структур; принято разли-

чать агенезию, аплазию и гипоплазию легкого.

Агенезия и аплазия считаются крайне редкими 

пороками. До 1970 г., по данным Г. А. Феофилова 

и Ф. Ф. Амирова, было описано всего 9 случаев аге-

незии долей легкого [24]. E. Szekely и E. Farkas (1978) 

сообщили о 5 случаях агенезии долей легкого [25]. 

В регистре ORFA.NET агенезия легкого представле-

на под номером ORPHA 984 / OMIM 601612. За по-

следние 10 лет в нашей клинике был всего 1 больной 

с агенезией и 2 детей с аплазией легкого. Клиниче-

ская картина этих пороков достаточно подробно опи-

сана в руководствах по пульмонологии и торакальной 

хирургии [26]. Однако их диагностика представляет 

определенные сложности и базируется на результа-

тах современных методов лучевого обследования, 

что возможно в условиях специализированной кли-

ники.

Гипоплазия легких (ORPHA 2257 / OMIM 265430) 

встречается с частотой 14 на 10 000 новорожденных 

или 9–11 на 10 000 родившихся живыми. Легочная 

гипоплазия является частой причиной неонатальной 

смертности, она нередко выявляется у мертво рож-

ден ных, хотя не служит непосредственной причиной 

внутриутробной гибели плода [27].

Гипоплазия легких может быть проявлением ред-

ких эпонимических синдромов, в частности синдро-

ма Поттер, характеризующегося почечными аномали-

ями, аномалиями лица, деформацией кистей и стоп, 

а также синдрома Пены — Шокейра, при котором на-

ряду с гипоплазией легких наблюдаются контракту-

ры, лицевые аномалии, нередко расщелины твердого 

неба и пороки сердца.

Одним из наиболее частых пороков развития лег-

кого является поликистоз (кистозная гипоплазия). 

На долю поликистоза приходится 60–80 % всех поро-

ков развития легких [28]. По данным клиники пуль-

монологии МНИИ педиатрии и детской хирургии, 

поликистоз легких составляет половину всех случаев 

пороков развития бронхолегочной системы [29].

Достаточно редкая аномалия — врожденная ло-

барная эмфизема (ORPHA 1928 / OMIM 130710), 

встречающаяся у 1 на 20 000–30 000 новорожденных 

[30]. Предполагается, что в основе лобарной эмфизе-

мы легких лежит врожденный дефект хрящей брон-

хов пораженной доли. Лобарная эмфизема обычно 
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проявляется у новорожденных в виде тяжелой, угро-

жающей жизни дыхательной недостаточности. Вме-

сте с тем мы наблюдали 2 больных, у которых диагноз 

лобарной эмфиземы впервые был установлен в нашей 

клинике в возрасте 6–7 лет.

Высказываются мнения, что синдром Вильямса — 

Кемпбелла патогенетически близок к лобарной эм-

физеме [25]. Считают, что эти пороки развития явля-

ются по существу различными проявлениями одного 

и того же процесса — нарушения развития бронхи-

альных хрящей [31]. Предполагают аутосомно-рецес-

сивный тип наследования порока.

Говоря о пороках развития, нельзя не упомянуть 

синдром Мунье — Куна, или трахеобронхомегалию 

(ORPHA 3347 / 275300). В основе порока лежит дефект 

эластических волокон и гладкой мускулатуры стенки 

бронхов и трахеи. Большинство публикаций огра-

ничивается описанием единичных случаев. M. Hi-

malstein и J. Yallangner (1973) сообщили о 69 случаях, 

опубликованных в мировой литературе до 1973 г. [32]. 

Основной диагностический признак — расширение 

просвета трахеи и бронхов, слабость стенок бронхов, 

спадение их на выдохе, что определяется при деталь-

ном бронхологическом обследовании.

Как врожденный дефект бронхов и легочной арте-

рии в ряде случаев рассматривается синдром Макле-

ода (cиндром Суайера — Джеймса) — односторонняя 

повышенная прозрачность легкого. Хотя не исключа-

ется, что эта патология может быть следствием пере-

несенного в раннем возрасте облитерирующего брон-

хиолита [33].

Выше речь шла о редких истинно легочных за-

болеваниях. Вместе с тем имеется ряд других редких 

болезней, при которых легочная патология является 

ведущим клиническим проявлением. Это, прежде 

всего, муковисцидоз.

Муковисцидоз (ORPHA 586 / OMIM 219700) — 

генетически детерминированное заболевание с ау-

тосомно-рецессивным типом наследования. В его 

основе лежит мутация гена трансмембранного регу-

лятора муковисцидоза (CFTR), приводящая к тяже-

лым поражениям органов дыхательной системы и же-

лудочно-кишечного тракта.

Частота муковисцидоза варьирует в различных эт-

нических группах от 1:600 до 1:400 000 [34]. В России 

этот показатель составляет 1:12 845 новорожденных. 

Следует отметить, что сегодня в нашей стране муко-

висцидоз — единственное заболевание с поражением 

легких, включенное в приоритетные национальные 

программы. В последние годы в нашей стране нала-

жен неонатальный скрининг муковисцидоза.

Редкими заболеваниями считают и первичные 

иммунодефицитные состояния — гетерогенную груп-

пу врожденных нарушений, обусловленных генети-

ческими дефектами различных звеньев иммунитета. 

Все заболевания этой группы (наследственная гипо-

гаммаглобулинемия, болезнь Брутона, синдромы Ви-

скотта — Олдрича, Луи-Бар, Ди Джорджи, гиперIgE-

синдром) протекают с повторными и хроническими 

инфекционными поражениями легких. Бронхолегоч-

ные проявления определяют тяжесть течения этих за-

болеваний [35].

К числу редких заболеваний, протекающих с по-

ражением легких, относятся наследственные болезни 

соединительной ткани — синдромы Марфана и Эл-

лерса — Данло, встречающиеся с частотой 1:5000—

1:10 000 и 1:500—1:560 000 соответственно. Для этой 

патологии характерна буллезная эмфизема легких и, 

как следствие, грозное осложнение — спонтанный 

пневмоторакс [36].

Несомненный интерес для пульмонологической 

клиники представляет дефицит 
1
-антитрипсина 

(ORPHA 60 / OMIM 613490). Это генетически детер-

минированное заболевание с аутосомно-доминан-

тным (кодоминантным) типом наследования, в ос-

нове которого лежит дефицит ингибитора легочных 

протеаз 
1
-антитрипсина, приводящий к форми-

рованию эмфиземы. Клинически бронхолегочная 

патология при дефиците 
1
-антитрипсина проявля-

ется, главным образом, у молодых людей в возрасте 

20–30 лет. У детей случаи эмфиземы выявляются 

крайне редко. Диагностика требует специальных ис-

следований — определение уровня 
1
-антитрипсина 

в сыворотке крови, выявление гомозиготного фено-

типа ZZ [37].

Говоря о редких заболеваниях, нельзя не ска-

зать о синдроме Ослера — Рандю — Вебера (ORPHA 

774 / OMIM 187300, 600376, 601101, 610655). В его 

основе, как известно, лежит системная сосудистая 

дисплазия, приводящая к формированию телеанги-

эктазий и сосудистых мальформаций на коже, сли-

зистых оболочках и внутренних органах, в том числе 

в легких [38, 39]. Заболевание встречается во всех 

расовых и этнических группах с одинаковой частотой 

у мужчин и женщин. Популяционная частота болез-

ни Ослера — Рандю — Вебера в разных странах ко-

леблется от 1:3500 до 1:100 000, в России составляет 

1:50 000. Тип наследования аутосомно-доминантный.

Итак, редкие заболевания легких у детей много-

образны (см. таблицу). Своевременное их выявление 

и оказание адекватной помощи этим больным пред-

ставляет достаточно сложную проблему пульмоноло-

гии детского возраста, требующую разрешения ряда 

организационных вопросов.

С этой целью нами совместно с Медицин-

ским центром новых информационных технологий 

(Б. А. Кобринский, М. А. Подольная) был разрабо-

тан «Автоматизированный регистр детей с редкими 

бронхолегочными заболеваниями (врожденными, 

наследственными, приобретенными)», помогающий 

осуществлять мониторинг этих пациентов [40]. Мы 

полагаем, что созданный регистр позволит объеди-
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нить данные по всем пациентам с редкой бронхоле-

гочной патологией в России, сможет стать основой 

для разработки протоколов и образовательных про-

грамм для врачей по диагностике и лечению этих ред-

ких заболеваний.

Редкие заболевания, безусловно, одно из приори-
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венной медицины, а диагностика и лечение данной 
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Таблица. Основные формы редких болезней легких у детей

ОMIM ОRFA Шифр по 

МКБ-10

Нозологическая форма Распространенность Наследование

242650

244400

 ORPHA244

ORPHA98861

Первичная цилиарная дискинезия и 

синдром Картагенера

1:15 000 — 1:30 000

1:50 000

АР

265100 ORPHA60025 J84.0 Легочный альвеолярный микроли-

тиаз

— АР

265120 

610913 

610921 

610910

ORPHA747 J84.0 Легочный альвеолярный протеиноз 3,7:1 000 000 АР, спорадиче-

ские случаи

178550

235500

ORPHA99931 — Идиопатический гемосидероз легких 0,24: 1 000 000—

1,23—1 000 000

Не установлено

233450 ORPHA375 М31.0 Синдром Гудпасчера 0.5:1 000 000—

1:1 000 000

Спорадические 

случаи

178500 ORPHA2032

ORPHA79126

J84.1 Идиопатический диффузный фиброз 

легких

Синдром Хаммана—Рича

1:10 000—5:10 000

1:100 000—9:100 000

АД, спорадиче-

ские случаи

601612 ORPHA984 Агенезия легкого — Не установлено

265430 Q33.6 Гипоплазия легкого — АР

219600 Q33.0 Кистозная болезнь легких (поликистоз) — АР

130710 ORPHA1928 Р25.0 Врожденная лобарная эмфизема 1:20 000—1:30 000 АД

211450 Q32 Бронхомаляция

Синдром Вильямса—Кемпбелла

— АР

275300 ORPHA3347 Q32.1

 Q32.4

Трахеобронхомегалия

Синдром Мунье—Куна

1:1 000 000 АР

219700 ORPHA586 Е84 Муковисцидоз 1:600—1:400 000 АР

613490 ORPHA60 Е88.0 Дефицит 
1
-антитрипсина 1:10 000—5:10 000 АР

187300

600376

601101

610655

ORPHA774 Наследственная геморрагическая 

телеангиэктазия

Синдром Ослера—Рандю—Вебера

1:3500—1:100 000 АД

Примечание. АД — аутосомно-доминантный тип наследования; АР — аутосомно-рецессивный тип наследования.
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