
Синдром гетеротаксии — тяжелый комбиниро-
ванный порок развития внутренних органов, 

возникающий в результате аномалии в периоде 
эмбриогенеза, которая приводит к нарушению про-
цесса латерализации и затрагивает органы брюшной 
и грудной полости. В литературе встречаются такие 
синонимы данного синдрома, как situs ambiguus, 

«висцеральная гетеротаксия» [1]. В настоящее время 
синдром гетеротаксии рассматривается как генети-
чески детерминированное заболевание [2].

Аномалии расположения внутренних органов ассо-
циированы с двумя основными направлениями пато-
генеза. Первое направление — это нарушение работы 
цилиарного эпителия, сопряженное с формированием 
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Синдром гетеротаксии — это врожденный порок развития, при котором внутренние органы грудной и брюшной полости 
имеют аномальное расположение. Люди с данным синдромом имеют множественные сложные дефекты сердца, сосудов, 
селезенки, печени, легких и других органов. Синдром гетеротаксии относится к редкой патологии, которая требует мульти-
дисциплинарного подхода к диагностике. В статье демонстрируется редкий случай гетеротаксии, наблюдаемый в отделении 
пульмонологии НИКИ педиатрии им. академика Ю.Е. Вельтищева.
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Heterotaxy syndrome is a congenital malformation in which the internal organs of the chest and abdominal cavity have an abnormal 
location. People suffering from this syndrome have multiple complex defects in the heart, blood vessels, spleen, liver, lungs and other 
organs. Heterotaxy is a rare pathology that requires a multidisciplinary approach to diagnosis. This article demonstrates a rare case 
of heterotaxy observed in the pulmonology clinic of the Veltischev Institute.
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цилиопатий, в которые входят первичная цилиарная 
дискинезия (синдром Картагенера), синдром Аль-
стрема, Барде–Бидля, Жубера, врожденный амавроз 
Лебера, синдром Сениора–Локена, Меккеля–Губера. 
При этом повреждается моторный белок Left right 
dynein (Lrd), что приводит к нарушению ламинарного 
потока экстраэмбриональной жидкости. В отсутствие 
правильного направления потока происходит рандо-
мизация лево-правого расположения. За развитие пер-
вичной цилиарной дискинезии ответственны мутации 
в широком спектре генов, чаще всего встречаются 
патогенные варианты генов DNAH5, DNAH11 [3]. 

Второе направление — нарушение передачи сиг-
нала по Notch-siglaning пути, которая обусловлена 
временным повышением концентрации ионов Ca2+. 
Именно чрезмерная активация данного пути сопря-
жена с формированием изомеризма, основанного 
на дефекте белков, кодируемых генами: ZIC3, ACVR2B, 
LEFTYA (EBAF), CRYPTIC, CRELD1 и NKX2.5 [4, 5].

Особое внимание привлекают наиболее изучен-
ные мутации в гене ZIC3, которые могут вызывать 
либо классическую гетеротаксию, либо изолирован-
ные пороки сердца. Приблизительно 1% случаев спо-
радической гетеротаксии и более 75% случаев семей-
ной Х-сцепленной гетеротаксии связаны с мутацией 
в гене ZIC3

Классификация расположения внутренних орга-
нов включает следующие состояния: Situs solitus; Situs 
inversus; Situs ambiguus (heterotaxia). Situs solitus — 
нормальное расположение органов грудной и брюш-
ной полости, верхушка сердца расположена в левой 
половине грудной клетки, печень находится больше 
в правой половине брюшной полости; кроме того, 
определяется правильная архитектоника бронхиаль-
ного дерева [4]. Situs inversus — зеркальное располо-
жение внутренних органов — состояние, при котором 
отмечается обратное расположение внутренних орга-
нов, верхушка сердца расположена в правой половине 
грудной клетки, печень находится больше в левой 
половине брюшной полости; кроме того, определя-
ется аномальная архитектоника бронхиального дерева, 
левый главный бронх короткий и широкий, а правый 
главный бронх длинный и узкий. Situs ambiguus (het-
erotaxia) — неопределенное положение органов груд-
ной и брюшной полости, в рамках которого выделяют 
правосторонний изомеризм и левосторонний изоме-
ризм [6]. Вид изомеризма уточняется строго по мор-
фологии ушек предсердий. Топографическая анатомия 
и морфология селезенки не используется с целью стра-
тификации формы гетеротаксии в связи с тем, что дан-
ный признак не является устойчивым показателем.

Правосторонний изомеризм чаще всего встреча-
ется в рамках синдрома Ивемарка и включает следу-
ющие признаки [7]:

1) аномальное расположение сердца, проявляю-
щееся декстракардией либо мезокардией (срединным 
положением) [8];

2) морфологически оба ушка предсердия имеют 
признаки ушка правого предсердия;

3) аномальный системный венозный возврат, 
в 71% случаев встречается билатеральная верхняя 
полая вена, почти в 100% случаев отсутствует коро-
нарный синус, а нижняя полая вена впадает в одно 
из предсердий [7];

4) легочный венозный возврат в связи с отсут-
ствием морфологически левого предсердия [6, 8];

5) аномальное атриовентрикулярное соединение, 
приводящее к нарушениям со стороны проводящей 
системы сердца; удвоение синусного узла; 

6) единое предсердие; 
7) в 96% случаев встречается стеноз или атрезия 

легочной артерии [9];
8) внесердечные проявления:
–  отсутствие селезенки в 80% случаев, одна селе-

зенка в 17% и полиспления в 3–4% случаев [10];
–  в 90% случаев оба легких имеют трехдолевое 

строение;
–  определяется центральное положение печени;
–  имеется мальротация кишечника;
–  обычно отсутствуют нарушения билиарного 

тракта.
Левосторонний изомеризм включает следующие 

признаки:
1) морфологически оба ушка предсердия имеют 

признаки левого предсердия, ушко анатомически 
правого предсердия треугольной формы с тупым 
углом, широким соединением с полостью собственно 
правого предсердия через терминальную борозду, 
а анатомически ушко левого предсердия трабеку-
лизированой структуры, удлиненной формы, имеет 
узкое основание;

2) аномальное положение сердца встречается 
в 40–50% случаев [10, 11];

3) аномальный венозный возврат. В 80% случаев 
встречается прерывание нижней полой вены и рас-
ширение v. azygous, впадающей в верхнюю полую 
вену, помимо этого возможно впадение печеночных 
вен в разные предсердия [12, 13];

4) дефект межпредсердной перегородки;
5) обструкция выходного тракта левого желудочка;
6) аномалии проводящей системы сердца, может 

быть билатеральное отсутствие синоатриального 
узла 25%;

7) внесердечные проявления [12, 13]:
–  полиспления в 88%;
–  в 90% случаев морфологически оба легких 

имеют двудолевое строение.
–  кольцевидная поджелудочная железа;
–  атрезия желчевыводящих путей встречается 

в 11% случаев.
С целью качественной и эффективной диагнос-

тики гетеротаксии применяют различные методы 
верификации пороков. Рентгенография органов 
грудной клетки не позволяет точно верифицировать 

89

РОССИЙСКИЙ ВЕСТНИК ПЕРИНАТОЛОГИИ И ПЕДИАТРИИ, 2022; 67:(6)
ROSSIYSKIY VESTNIK PERINATOLOGII I PEDIATRII, 2022; 67:(6)

Мизерницкий Ю.Л. и соавт. Редкий вариант синдрома гетеротаксии у ребенка в пульмонологической клинике



кардиальные аномалии, однако на рентгенограмме 
грудной клетки можно выявить аномалии расположе-
ния сердца, такие как декстракардия и мезокардия, 
аномалии расположения органов брюшной поло-
сти — расположение тени печени, а также определить 
изомеризм бронхиального дерева [13]. На стандарт-
ной электрокардиограмме и при холтеровском мони-
торировании электрокардиограммы регистрируются 
различной степени выраженности атриовентрику-
лярная блокада, в более редких случаях отмечаются 
наджелудочковые аритмии [14]. Обязательно прово-
дится ультразвуковое исследование брюшной поло-
сти в сочетании с допплерографией. В прошлом гете-
ротаксия разделялась на так называемые синдромы 
асплении и полисплении. В настоящее время вари-
анты гетеротаксии определяются преимущественно 
по морфологии предсердий, однако отсутствие селе-
зенки может быть сопряжено с фульминантным 
течением инфекционного процесса. Допплерогра-
фия позволяет определить расположение крупных 
сосудов, а также аномалии их развития [15]. Одну 
из ключевых ролей в диагностике гетеротаксии 
играет ультразвуковое исследование сердца, которое 
позволяет оценить морфологию предсердий, струк-
турные аномалии сердца, а также визуализировать 
сосудистые пороки [16]. Хотя эхокардиография отно-
сится к скрининговым методам выявления аномалий 
развития сердца и крупных сосудов, компьютерная 
и магнитно-резонансная томография позволяют 
более эффективно визуализировать анатомию сердца 
и сосудов [17].

Лечение пациентов с синдромом гетеротак-
сии носит преимущественно паллиативный харак-
тер в связи с большим количеством аномалий, 
что не позволяет достичь полной анатомической 
реконструкции [18]. 

В качестве иллюстрации приводим наше клини-
ческое наблюдение ребенка с редким вариантом син-
дрома гетеротаксии в пульмонологической клинике.

Клинический случай. Ребенок 7 лет впервые 
поступил в отделение пульмонологии из Орлов-
ской области с направляющим диагнозом первичная 
цилиарная дискинезия, синдром Картагенера (?). 
Наследственный аллергологический анамнез отяго-
щен — бабушка по линии матери страдает бронхиаль-
ной астмой. Отец девочки страдает болезнью Крона.

Девочка родилась от 3-й беременности (1-я бере-
менность — неразвившаяся, прервана на сроке 
8 нед, 2-я беременность — мертворожденный плод 
на 40-й неделе гестации, родоразрешение путем кеса-
рева сечения), протекавшей на фоне угрозы преры-
вания. Родоразрешение оперативное на сроке 37 нед. 
Масса при рождении 3150 г, длина тела 52 см, оценка 
по Апгар 7/8 баллов. В возрасте 4 нед определены 
инверсия сердца и аномалия расположения органов 
брюшной полости, в связи с чем ребенок находился 
под наблюдением в неонатальном отделении.

Девочка росла и развивалась в соответствии с воз-
растом. С 3 лет родителей стал беспокоить перио-
дически возникающий у девочки кашель, эпизоды 
острого бронхита, в связи с чем проводилось амбула-
торное лечение. С учетом указанных жалоб и анома-
лии расположения внутренних органов у ребенка был 
предположен диагноз первичной цилиарной диски-
незии (синдром Картагенера), рекомендовано обсле-
дование в специализированном отделении.

При поступлении в отделение пульмонологии 
НИКИ педиатрии и детской хирургии им. академика 
Ю.Е. Вельтищева в возрасте 8 лет состояние ребенка 
расценено как средней степени тяжести по основ-
ному заболеванию, самочувствие выраженно не стра-
дало. Масса тела 43 кг, что соответствует 97-му 
и более перцентилям, рост 132 см, что соответствует 
50–75-му перцентилям. Кашель и одышка в покое 
отсутствовали. Сознание ясное, положение активное. 
Кожные покровы чистые, сухие. Видимые слизи-
стые оболочки розовые, патологических наложений 
нет. Носовое дыхание не затруднено. Форма грудной 
клетки цилиндрическая. Частота дыхательных дви-
жений 21 в 1 минуту. Аускультативно дыхание прово-
дится во все отделы, равномерно ослаблено, хрипов 
нет. Насыщение (сатурация) крови кислородом 98%. 
Тоны сердца звучные, аритмичные, частота сердеч-
ных сокращений (ЧСС) 102 уд/мин. Живот мягкий, 
безболезненный. Печень и селезенка не пальпиру-
ются. Физиологические отправления в норме. 

По данным лабораторного обследования показа-
тели клинического и биохимического анализа крови, 
анализа мочи — в рамках референсных значений. 
Уровень IgE, A, G, M — в норме. По данным спиро-
метрии объемно-скоростные показатели в пределах 
должных величин. С целью исключения цилиопатии 
методом видеоассистированной микроскопии про-
ведена оценка подвижности ресничек мерцательного 
эпителия, по результатам которой нарушений цили-
арной функции выявлено не было. При ультразву-
ковом исследовании внутренних органов у ребенка 
выявлены обратное расположение органов брюшной 
полости, желчнокаменная болезнь, полиспления.

С целью оценки состояния сердечно-сосудистой 
системы была выполнена электрокардиография, 
при которой в положении лежа, стоя, а также после 
физической нагрузки определялись предсердный 
ритм, резко выраженная аритмия с периодами по типу 
«тахи-бради» со средней ЧСС 115–60 уд/мин. В связи 
с выявленными изменениями с целью исключения 
стойких нарушений ритма проведено холтеровское 
мониторирование электрокардиограммы, по резуль-
татам которого отмечен устойчивый предсердный 
ритм, что, вероятно, свидетельствует об отсутствии 
синусного узла. По результатам эхокардиографии был 
выявлен левосторонний изомеризм без печеночного 
сегмента нижней полой вены с ее непарным продол-
жением, полости сердца не расширены, определялась 
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минимальная непостоянная регургитация на митраль-
ном клапане и регургитация на трикуспидальном кла-
пане 1+, расчетное систолическое давление в правом 
желудочке в пределах нормы, ствол и ветви легоч-
ной артерии без особенностей, регургитация клапана 
легочной артерии 1–1,5+; расчетное систолическое 
давление в ПЖ 31 мм рт.ст. (рис. 1).

В связи с выявленными при эхокардиографии 
изменениями было предположено течение синдрома 
гетеротаксии, проведена компьютерная томография 

органов грудной клетки (рис. 2), в том числе с вну-
тривенным контрастированием (рис. 3), по данным 
которой определены признаки обратного располо-
жения органов брюшной полости, полисплении, оча-
гового изменения печени и желчного пузыря; отсут-
ствие печеночного сегмента нижней полой вены, 
признаки двудолевого строения правого легкого.

Ребенок был проконсультирован пульмонологом 
профессором Ю.Л. Мизерницким и кардиологом 
профессором И.А. Ковалевым: по данным анамнеза, 
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Мизерницкий Ю.Л. и соавт. Редкий вариант синдрома гетеротаксии у ребенка в пульмонологической клинике

Рис. 2. 3D-реконструкция легких. Двудолевое строение обоих легких. 
Fig. 2. 3D reconstruction of the lungs. Bilobar structure of both lungs.

Рис. 3. 3D-реконструкция компьютерной томограммы органов грудной полости с контрастным усилением. 
ВАо — восходящая аорта, НАо — нисходящая аорта, ЛА — легочная артерия, ПЖ — правый желудочек, 
ЛЖ — левый желудочек.
Fig. 3. 3D reconstruction of computed tomography of the chest organs with contrast enhancement. 
ВАо — ascending aorta, НАо — descending aorta, ЛА — pulmonary artery, ПЖ — right ventricle, ЛЖ — left ventricle.

Рис. 1. Эхокардиограмма девочки Л.
Fig. 1. Echocardiography of a girl L.



результатам проведенного обследования синдром 
Картагенера у ребенка был исключен. Был диагно-
стирован врожденный порок развития: гетеротак-
сия — левосторонний изомеризм (два левых пред-
сердия, нарушение ритма сердца: предсердный ритм; 
прерывание нижней полой вены, обратное располо-
жение внутренних органов брюшной полости; поли-
спления; двудолевое правое легкое). С учетом отсут-
ствия внутрисердечных аномалий и выраженных 
нарушений внутрисердечной гемодинамики, а также 
нарушений легочной системы ребенок в настоящее 
время в лечении не нуждается.

Для уточнения диагноза проведено молекулярно-
генетическое исследование (полногеномное секвени-
рование). По его результатам в экзоне 4 гена ACVR2B
выявлена вероятно патогенная мутация, приводящая 
к замене аминокислоты в положении 145. Мутации 
в данном гене сопряжены с аутосомной висцеральной 

гетеротаксией, тип 4 (OMIM #613751, с аутосомно-
доминантным типом наследования) [19]. Резуль-
таты молекулярно-генетического анализа позволили 
однозначно уточнить диагноз ребенка: аутосомная 
висцеральная гетеротаксия, тип 4. 

Заключение

Таким образом, аномалии расположения внутрен-
них органов — это состояния, сопряженные с высо-
ким риском развития угрожающих жизни изменений 
как органов грудной клетки, так и брюшной полости. 
Для полноценной диагностики и корректного веде-
ния этих пациентов требуется комплексный мульти-
дисциплинарный подход с привлечением команды 
специалистов широкого профиля и высокотехноло-
гичный подход к верификации не только структур-
ных аномалий; нужна еще оценка функционального 
состояния организма в целом.
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