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Siewert, 1904 : bronchiectasies et situs
inversus

Kartagener, 1933 : 11 cas de situs
inversus, bronchiectasies et sinusite 
chronique

1975 : ultrastructure ciliaire
Années suivantes : fonction ciliaire

1999: DNAI1

Maladie autosomique dominante (ou 
liée à l’X, PIH1D3)
Prévalence 1 / 10 000 à 20 000 
naissances,
1–13% des DDB adultes

Escudier E et al, RMR 2004



Pourquoi diagnostiquer une DCP?
• Retard diagnostique:

– 1ers symptômes à 4 ans et âge au diagnostic (médiane) de 16 ans (sans situs
inversus) (Frija-Masson Thorax 2017 ; 72(2):154-160)

– Age au diagnostic (médiane) est de 23 ans (Shah ERJ 2016; 48 : 441-450)

– 35% des patients consultent leur médecin plus de 40 fois avant d’être adressés 
à un centre expert (Behan ERJ 2016; 48(4): 1096-1107)

• Corrélation négative entre âge au diagnostic et VEMS / PA (Shah A et al, ERJ 2016)

• Registres nationaux et internationaux
• Protocoles thérapeutiques

– CLEAN-PCD
• Atteintes extra-respiratoires

– ORL
– Fertilité

• Conseil génétique



Présentation clinique

• Antécédents familiaux, 
consanguinité

• Détresse respiratoire néonatale
• Hétérotaxie (syndrome de 

Kartagener)
• Atteinte sinusienne, oreille 

moyenne
• Troubles de la fertilité
• Autres pathologies (malformation 

cardiaque, rétinite pigmentaire, 
polykystose rénale, scoliose, pectus
excavatum)

Behan L et al, Eur Respir J 2016

≥ 5: Se 90%; Sp 75%



Atteinte ORL

• 100% des enfants DCP ont 
des OSM, 65% des OMA à 
répétition

• PNS dans 50% des cas 
adultes

• Hypoaccousie dans 36% des 
cas

• Hypoplasie des sinus 
sphénoidaux (32%) et 
frontaux (21%)

Takeuchi K,Auris Nasus Larynx 2016
Frija et al, Thorax 2017



Aspect scannographique

• Atteinte prédominant 
aux bases +++

• Indépendante des 
anomalies 
ultrastructurales

• Facteur pronostique

Shah A et al, ERJ 2016



Mesure du NO Nasal

• Examen simple, non invasif
• Patients de plus de 5 ans, après avoir éliminé une 

Mucoviscidose
• NO nasal très abaissé dans la DCP
• Pas de consensus sur la valeur seuil
– 77nL/min: Se 99%, Sp 75%

• Faux positifs +++
• Faux négatifs (5% des DCP)

Leigh MW et al, Ann Am Thorac Soc 2013
Shapiro AJ et al, Ann Am Thorac Soc  2017



Analyse du battement ciliaire

• Prélèvement simple, peu invasif
• Analyse en MO
• Fréquence et qualité du battement
• Aidée par VMHV
• Sensibilité 100 % Spécificité 92%

• Mais
• Répéter les prélévements (ATB+++)
• Aucune réelle standardisation 
• Nombreux faux positifs et faux 

négatifs



Ultrastructure ciliaire
Microscopie électronique

• ODA ou ODA + IDA: 55%
• IDA: <5%
• Appareil central: 5 –

20%
• Ultrastructure normale: 

plus de 30% des DCP
• 15 – 20% de faux 

positifs

Knowles MR et al, AJRCCM 2013



Étude génétique

Protéines impliquées dans 
l’assemblage, la structure ou 
la fonction des cils

40 gènes

> 70 % des patients



Diagnostic 

• Le diagnostic de DCP est confirmé par la mise en en 
évidence de :
– Un  syndrome  de  Kartagener  complet  (association  d’une  

rhino-sinusite  chronique,  de dilatation des bronches et 
d’un situs inversus)

– Et/ou  des  anomalies  typiques  de  l’ultrastructure  des  
cils  respiratoires,  concernant  le plus souvent les bras de 
dynéine

– Et/ou des mutations bi-alléliques non ambiguës dans un 
gène connu responsable de DCP

PNDS 2017



PNDS 2017



Évolution



Évolution
• 78 patients

– Déclin annuel médian:  -13,4 ml/an
– Hommes: -2 ml/an
– Femmes: -29,3 ml/an
– OLD: 4 patients
– VNI: 3 patients
– 1 TP
– 2 hémoptysies sévères
– 2 décès (1 post TP à 37 ans, 1 après 

refus de la TP à 35 ans)
• Fertilité 

– 25,6 % des patients deviennent 
parents sans PMA

– Hypofertilité masculine= 36%, et 
féminine = 13%

– Aucune GEU

Frija-Masson J,et al. Thorax2017



Prise en charge

• Pas de prise en charge spécifique
• Drainage bronchique +++
• Traitement des exacerbations par antibiothérapies

systémiques
• Aérosols d’antibiotiques
• Aérosols de SSH, dornase alfa

Knowles MR et al, AJRCCM 2013



DCP et transplantation

Don Hayes Jr et al, JHLT 2016



• Y penser devant des DDB associées à certaines 
caractéristiques

• Diagnostic difficile +++, centre expert
• Importance de colliger les patients 
– Physiopathologie
– Facteurs pronostics
– Essais thérapeutiques

• RaDiCo® DCP
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