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【关键词】　Ｋａｒｔａｇｅｎｅｒ综合征；常染色体隐性遗传

及蝶窦（箭头）腔内粘膜增厚，可见低密度影；ｂ）胸部ＣＴ平扫

左心房层面示左肺舌叶支气管呈囊状、柱状扩张，可见“印戒

征”（箭）；ｃ）胸部ＤＲ平片示双肺纹理增多，垂位心影，心尖指

向右侧（箭）。

图１　男，１４岁。ａ）冠状面

ＣＴ平扫示右侧上颌窦（箭）

　　病例资料　患者，男，１４岁。反复咳嗽、咳痰１０余年，自幼

易患感冒、上呼吸道感染，鼻塞，当地医院曾多次诊断为肺炎、

支气管扩张等，经治疗仍反复发作。家族中无类似患者。父母

非近亲结婚，体健。

查体：身高１２０ｃｍ，体重３５ｋｇ，发育较同龄差，体瘦。咽充

血，双侧扁桃体Ｉ度肿大。桶状胸，呼吸略显费力，双肺呼吸音

粗，可闻及弥漫性干湿性罗音，心前区无隆起，心尖搏动点位于

胸骨右缘锁骨中线第５肋间。腹平坦，质软，肝脾未触及肿大。

脊柱无畸形，轻度杵状指（趾）。

血常规：ＷＢＣ９．０×１０９／Ｌ，嗜酸性细胞０．０３×１０９／Ｌ，ＥＳＲ

６６ｍｍｌ／Ｌ。ＥＣＧ：窦性心动过速，右位心。

影像学表现：副鼻窦冠状面ＣＴ平扫示右侧上颌窦、双侧蝶

窦粘膜增增厚，窦腔内可见低密度影，左侧下鼻甲肥大（图１ａ）。

胸部ＣＴ平扫示双肺纹理增粗，左肺上叶舌段可见片状高密度

影，边界模糊，支气管呈囊状及柱状扩张，局部见“蜂窝”样改变

及“印戒征”（图１ｂ）。胸部ＤＲ平片示双肺纹理增多，紊乱，以

左下肺显著，心影呈垂位，心尖指向右侧（图１ｃ）。

讨论　Ｋａｒｔａｇｅｎｅｒ综合征（Ｋａｒｔａｇｅｎｅｒｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＫＳ）是一

种罕见的先天性由纤毛结构缺陷引起的常染色体隐性遗传性

疾病，以支气管扩张、慢性鼻炎／鼻窦炎、内脏反位三联征为主

要表现的综合征。１９７６年 Ａｆｚｅｌｉｕｓ以电子显微镜证实该病是

由于先天性纤毛的超微结构异常，导致纤毛不动所致，称为纤

毛不动症。１９８１年Ｓｌｅｉｇｈ等发现纤毛并非完全不动，而是运动

出现异常，导致分泌物不能有效排出引起支气管扩张，因此将

这类先天性疾患称为原发性纤毛运动障碍（ｐｒｉｍａｒｙｃｉｌｉａｒｙｄｙｓ

ｋｉｎｅｓｉａ，ＰＣＤ）或纤毛运动随意综合征（ｄｙｓｋｉｎｅｓｉａｃｉｌｉａｓｙｎ

ｄｒｏｍｅ，ＤＳＣ）。ＫＳ是ＰＣＤ中的１个亚型，当ＰＣＤ同时合并内

脏异位时称为 ＫＳ。人类内脏转位的发生率为１：５０００～１：

１００００，约５０％ＰＣＤ患者伴发 ＫＳ
［１］。该病具有家族遗传倾向，

可同代或隔代发病，男女发病均等，如有近亲婚姻史（此例中

无），后代发病概率明显增高。该病临床发病率为１／４００００～

１／５０００，占全内脏反位６％～９％，占支气管扩张的０．５％
［２］。至

１９８０年世界各地已有５００多例报道，在高加索人群中，平均４

万人中就可出现１例。

该病主要的诊断依据：①支气管扩张症。该类患者因自幼

反复咳嗽、咳痰、伴或不伴咯血，口唇四肢末梢紫绀及杵状指，

胸部Ｘ线片、ＣＴ或支气管造影均可证实；②副鼻窦病变。长期

鼻塞、流脓涕、头昏、嗅觉减退乃至丧失，副鼻窦Ｘ线片、ＣＴ或

上颌窦穿刺均可证实；③内脏反位。正常人内脏位置的镜影，

通过物理检查、Ｘ线片、ＥＣＧ可检出；但诊断ＫＳ时，其中右位心

为诊断的必备条件，临床上发现右位心时，应以此为线索，结合

支气管扩张、副鼻窦炎，考虑ＫＳ可能。彭维等
［３］指出ＫＳ由支

气管扩张、副鼻窦炎或鼻息肉、内脏转位（主要右位心）组成，凡

具备上述三联征即可确定诊断，如果只具有内脏转位和支气管

扩张，则为不完全性ＫＳ，右位心为诊断的必备条件。同时本病

尚需与囊性纤维化、青年人综合征、ＷｉｌｌｉａｍｓＣａｍｐｂｅｌｌ综合征

等疾病鉴别［４］。
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