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СПИСОК СОКРАЩЕНИЙ

АЛТ — аланинаминотрансфераза
АСТ — аспартатаминотрансфераза
ГГТ — гамма-глютамилтранспептидаза 
ДНК — дезоксирибонуклеиновая кислота
ИКСИ  — интрацитоплазматическая инъекция сперматозоида в яйце-
клетку
ИРТ — иммунореактивный трипсин
КТ ОГК — компьютерная томография органов грудной клетки
КТ ППН — компьютерная томография придаточных пазух носа
ЛОР — оториноларинголог, специалист по лечению болезней уха, горла 
и носа
МВ — муковисцидоз
МВТР (cystic fibrosis transmembrane conductance regulator, CFTR) — муко-
висцидозный трансмембранный регулятор проводимости
МРТ — магнитно-резонансная томография 
ОАК — общий анализ крови
ОРВИ — острая респираторная вирусная инфекция 
ОФВ1 — объем форсированного выдоха за первую секунду маневра 
ПЦР — полимеразная цепная реакция 
СОЭ — скорость оседания эритроцитов
СРБ — С-реактивный белок 
УЗИ — ультразвуковое исследование
ФВД — функция внешнего дыхания
ФЖЕЛ — форсированная жизненная емкость легких
ЧДД — частота дыхательных движений 
ЧСС — частота сердечных сокращений 
Шкала METAVIR (meta-analysis of histological data in viral hepatitis)  — 
система, используемая для оценки стадии фиброза печени 
ЩФ — щелочная фосфатаза
ЭГДС — эзофагогастродуоденоскопия
ЭКО — экстракорпоральное оплодотворение
Эхо-КГ — эхокардиографическое исследование
Achromobacter xylosoxidans (A. xylosoxidans) — грамотрицательная, аэроб-
ная, оксидазо- и каталазоположительная, подвижная бактерия
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СПИСОК СОКРАЩЕНИЙ, ТЕРМИНОЛОГИЯ

Aspergillus fumigatus (A. fumigates) — вид высших плесневых грибов рода 
аспергилл, сапрофит и патоген для человека
Haemophilus influenzae (H. influenzae) — гемофильная палочка
Burkholderia cepacia (B. cepacia)  — аэробные грамотрицательные нефер-
ментирующие бактерии
MRSA (methicillin-resistant Staphylococcus aureus)  — метициллинрези-
стентный стафилококк
Pseudomonas aeruginosa (P. aeruginosa) — синегнойная палочка
Staphylococcus aureus (S. aureus) — золотистый стафилококк
Stenotrophomonas maltophilia (S. maltophilia)  — грамотрицательная 
палочка, нозокомиальный патоген
Ig (immunoglobulin) — иммуноглобулин 
SatO2 (сатурация)  — измеряемая в процентах величина насыщения 
гемоглобина артериальной крови кислородом

ТЕРМИНОЛОГИЯ

Кистозный фиброз (муковисцидоз, МВ)  — аутосомно-рецессивное 
моногенное наследственное заболевание, характеризующееся пораже-
нием всех экзокринных желез организма

Ген CFTR (трансмембранный регулятор проводимости муковисци-
доза, МВТР) расположен в середине длинного плеча 7-й аутосомы, содер-
жит 27 экзонов и охватывает 250  000 пар нуклеотидов, контролирует 
структуру и функцию одноименного белка

МВТР-модуляторы — препараты, действие которых направлено на 
восстановление функции белка МВТР

Фармакологическая терапия муковисцидоза  — терапия, предусма-
тривающая применение корректоров и потенциаторов, направленная на 
восстановление работы натрий-хлорного канала

Корректоры — лекарственные средства, позволяющие мутантному 
белку МВТР пройти через систему внутриклеточного качественного кон-
троля, занять правильное положение на апикальной мембране (мутации 
II класса)

Потенциаторы. Мишенью данных препаратов являются молекулы 
мутантного белка МВТР, располагающиеся в апикальной мембране. Дей-
ствие потенциаторов направлено на восстановление (активацию) функ-
ции ионного канала, образованного мутантным белком МВТР (мутации 
III–IV класса)
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ВВЕДЕНИЕ

Муковисцидоз (кистозный фиброз) хотя и относится 
к орфанным заболеваниям, но в клинической практике 
встречается довольно часто. Несмотря на достигнутые за 

последние десятилетия успехи в изучении этого сложного заболевания, 
в его диагностике и терапии все еще сохраняются сложности. До появ-
ления неонатального скрининга, введенного в стране с 2006 года, диа- 
гноз: «Муковисцидоз» часто устанавливался поздно, что обусловливало 
несвоевременное назначение базисной симптоматической терапии и пло-
хой прогноз. На современном этапе благодаря введению неонатального 
скрининга диагноз должен устанавливаться в возрасте 1–2 месяцев после 
рождения ребенка. Однако бывают исключения, когда скрининг либо 
демонстрирует ложноотрицательный результат, либо не был проведен 
вовремя, поэтому педиатрам необходимо сохранять настороженность 
и внимательно проводить дифференциальную диагностику в случае 
сложных и непонятных заболеваний у ребенка. К настоящему моменту 
в России не осталось детей, которые родились бы до неонатального скри-
нинга на муковисцидоз. Со скрининга начинается первый шаг к поста-
новке диагноза, от этого зависит судьба больного муковисцидозом.

Клиническая картина муковисцидоза весьма разнообразна, что обу-
словлено большим количеством мутаций в гене муковисцидозного транс-
мембранного регулятора (МВТР). Имеются характерные для этого забо-
левания симптомы, но нередко муковисцидоз скрывается под «маской» 
других болезней. Необходимо уделять пристальное внимание комплекс-
ной базисной терапии и тщательному наблюдению за пациентом. Совре-
менные знания о патогенных микроорганизмах и грибах позволяют 
в настоящее время рационально подбирать антибактериальную и про-
тивогрибковую терапию. Важной частью лечения больного муковис-
цидозом с панкреатической недостаточностью является подбор дозы 
ферментов и назначение специальной диеты. С помощью лабораторных 
и инструментальных исследований можно контролировать состояние 
легких, придаточных пазух носа, печени, поджелудочной железы, сердца 
и вовремя корректировать терапию. Доказано также, что дыхательная 
гимнастика и лечебная физкультура, или так называемая кинезитерапия, 
являются неотъемлемой частью комплексного лечения муковисцидоза. 
Сегодня существует множество возможностей помочь пациенту с самого 
начала (с момента постановки диагноза), чтобы сохранить хорошее само-
чувствие и поддерживать состояние всех органов и систем, максимально 
отсрочив тем самым или вовсе сняв вопрос о необходимости трансплан-
тации печени и легких. 

Большим прорывом в терапии муковисцидоза стала патогенетиче-
ская (таргетная) терапия, хотя с момента открытия первой мутации МВТР 
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в 1989 году прошло всего 35 лет. На сегодняшний день у каждого пациента 
с муковисцидозом можно расшифровать генотип, что во многом опреде-
ляет течение и прогноз болезни. Наличие у каждого пациента «второго 
паспорта»  — генетического (с расшифрованными мутациями)  — стало 
особо актуальным в эру таргетной терапии, которая в корне изменила 
многие судьбы пациентов в мире и в нашей стране. Врач должен не 
только своевременно назначить подходящее патогенетическое лечение, 
не упустить время, но также отследить эффективность и безопасность 
таргетной терапии, вовремя при необходимости поменять препарат.

Муковисцидоз  — это сложная, многогранная проблема, изучать 
которую теоретически и на практике непросто. Авторы настоящего 
ученого пособия представили материал в доступной и оригинальной 
форме — в виде вопросов и ответов. Такие вопросы обычно задают уча-
щиеся преподавателям, ординаторы  — своим кураторам, врачи  — кон-
сультантам и профессорам. В учебном пособии собран объемный совре-
менный материал по теоретическим вопросам, кратко, но емко изложены 
клинические аспекты заболевания. Шаг за шагом, страница за страницей 
авторы последовательно раскрывают самые важные моменты патоге-
неза, клинического течения и лечения муковисцидоза. Для закрепления 
материала в каждом разделе представлены тестовые задания. В конце 
учебного пособия расположены ситуационные задачи и оригинальный 
тематический кроссворд, что позволит не только усвоить материал, но 
и самостоятельно проверить полученные знания в области муковисци-
доза.

Цель настоящего учебного пособия  — совершенствование знаний 
по муковисцидозу для его своевременной диагностики, лечения и профи-
лактики осложнений. Учебное пособие может быть использовано студен-
тами медицинских вузов и колледжей, ординаторами и практикующими 
педиатрами, а также преподавателями средней и высшей школы меди-
цинского профиля по специальностям «Педиатрия», «Генетика», «Меди-
цинская реабилитация». 
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РАЗДЕЛ 1 

ИСТОРИЯ И ГЕНЕТИКА 
МУКОВИСЦИДОЗА

  �ЧТО ТАКОЕ МУКОВИСЦИДОЗ И КИСТОЗНЫЙ ФИБРОЗ,  
ЕСТЬ ЛИ РАЗНИЦА?

Муковисцидоз (МВ) и кистозный фиброз (cystic fibrosis)  — это 
синонимы.

Муковисцидоз  — одно из самых часто встречаемых орфанных 
заболеваниий; системное наследственное моногенное заболевание, обу-
словленное мутацией гена трансмембранного регулятора муковисцидоза 
(МВТР); характеризуется поражением всех экзокринных желез жизненно 
важных органов и систем организма, выраженной генетической гетеро-
генностью; отличается обычно тяжелым течением и прогнозом; наследу-
ется по аутосомно-рецессивному типу. 

  �КАК МУКОВИСЦИДОЗ КОДИРУЕТСЯ ПО МЕЖДУНАРОДНОЙ 
КЛАССИФИКАЦИИ БОЛЕЗНЕЙ (МКБ-10)?

E84.0 Кистозный фиброз с легочными проявлениями (при сохран-
ной функции поджелудочной железы).

E84.8  Кистозный фиброз с другими проявлениями (классический 
муковисцидоз с панкреатической недостаточностью).

Е84.9  Неопределенный диагноз при положительном неонатальном 
скрининге на муковисцидоз. 
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  �КОГДА ВПЕРВЫЕ БЫЛИ ОПИСАНЫ СЛУЧАИ МУКОВИСЦИДОЗА, 
И КОГДА БОЛЕЗНЬ ВЫДЕЛЕНА В САМОСТОЯТЕЛЬНУЮ 
НОЗОЛОГИЧЕСКУЮ ФОРМУ? КАК НАЗЫВАЛАСЬ БОЛЕЗНЬ 
В ДРЕВНОСТИ? КТО ВПЕРВЫЕ ПОСТАВИЛ ДИАГНОЗ: 
«МУКОВИСЦИДОЗ» В РОССИИ? КТО ОСНОВАЛ РОССИЙСКУЮ 
ШКОЛУ МУКОВИСЦИДОЗА?

В средневековых европейских преданиях была древняя примета: 
если при поцелуе новорожденного ребенка мать ощущала соленый прив-
кус, это был знак, что ребенок обречен на скорую смерть. Как описано 
в словаре J.X. Pfyffer, причиной этого заболевания был «поцелуй ведьм». 
Болезнь называли «поцелуй смерти», «смертельный поцелуй». В 1938 
году муковисцидоз был выделен в самостоятельную нозологическую еди-
ницу патологоанатомом D.H.  Andersen и получил название «кистозный 
фиброз поджелудочной железы». В 1942–1944 году S.  Faber предложил 
термин «муковисцидоз» (мукус — слизь, висцидус — вязкий). 

В России впервые диагноз: «Муковисцидоз» был поставлен ребенку 
профессором С.В.  Рачинским в пульмонологическом отделении НИИ 
педиатрии АМН СССР (рис.  1). Основателем российской школы муко-
висцидоза стал профессор Н.И. Капранов (рис. 2). 

  �ЧЕМ ОБУСЛОВЛЕН МУКОВИСЦИДОЗ?

Муковисцидоз обусловлен мутацией в гене МВТР (сystic fibrosis 
transmembrane conductance regulator, CFTR), который контролирует 
структуру и функцию одноименного белка. Белок МВТР — это хлорид-
ный канал, который расположен в апикальной части мембраны эпи-
телиальных клеток, выстилающих выводные протоки желез внешней 
секреции (потовых, слюнных, желез в бронхах, поджелудочной железе, 

Рис. 2. Профессор Николай Иванович Капранов.

Рис. 1. Профессор 
Сергей Владимирович 
Рачинский.
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кишечнике, урогенитальном тракте). Он регулирует транспорт электро-
литов (главным образом хлора) между этими клетками и межклеточной 
жидкостью. При муковисцидозе работа канала нарушается, и все экзо-
кринные секреты становятся вязкими.

  �КАК НАСЛЕДУЕТСЯ МУКОВИСЦИДОЗ?

Муковисцидоз  — аутосомно-рецессивное заболевание; каждый из 
родителей пациента с муковисцидозом является носителем гена МВТР, не 
имея при этом клинических проявлений. Частота носительства мутаций, 
ассоциированных с развитием муковисцидоза, различается в зависимо-
сти от популяции и может варьировать от 1:90 для азиатских популяций 
до 1:29 для европейских популяций. В среднем с этим заболеванием среди 
европейцев рождается 1 человек на 2500–4500 населения, примерно каж-
дый 20-й европеец вляется носителем мутантного гена МВТР.

Какая вероятность появления ребенка с муковисцидозом у родите-
лей с носительством гена МВТР?

Вероятность появления ребенка с муковисцидозом, если оба роди-
теля — носители гена МВТР, — 25%. С вероятностью 50% ребенок будет 
носителем мутации (с вероятностью 25% ребенок будет носителем мута-
ции от матери, 25%  — от отца). С вероятностью 25%  ребенок не будет 
наследовать ни одну мутацию. Вероятность не изменяется с каждой 
последующей беременностью (рис. 3). 

Всем детям, которые являются носителями мутации МВТР, в буду-
щем (во взрослом возрасте) при планировании семьи требуются кон-
сультация генетика и генетическое исследование на наличие гена МВТР 
у мужа/жены.

Рис. 3. Наследование муковисцидоза (автор рисунка В.П. Черневич).

Отец — носитель 
гена МВ

Мать — носитель 
гена МВ

25% 
Ребенок  

без гена МВ

25% 
Ребенок — 

носитель гена МВ

25% 
Ребенок — 

носитель гена МВ

25% 
Ребенок  

с МВ
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  �ВОЗМОЖНА ЛИ ПРЕНАТАЛЬНАЯ ДИАГНОСТИКА 
МУКОВИСЦИДОЗА?

Если родители знают, что являются носителями мутации МВТР, то 
возможно проведение пренатальной диагностики. На сроке 9–19 недель 
проводится биопсия хориона, с 13-й недели — амниоцентез (рис. 4). По 
желанию родителей, по медицинским показаниям возможно прерывание 
беременности, если ребенок унаследовал обе мутации.

Рис. 4. �Биопсия хориона и амниоцентез.  
(Источник: https://www.oldlekar.ru/beremennost/plod/trisomiya-13.html).

  �СКОЛЬКО МУТАЦИЙ В ГЕНЕ МВТР ?

Более 2000 мутаций гена МВТР описано в базе HGMD (Human Gene 
Mutation Database). В зависимости от влияния на функцию белка МВТР 
все варианты нуклеотидной последовательности гена МВТР подразде-
ляют на 6 основных классов, хотя иногда выделяют и 7 классов. Выде-
ляют так называемые тяжелые и мягкие мутации, приводящие к более 
тяжелым и более легким проявлениям муковисцидоза. Мутации I, II и III 
классов относятся к «тяжелым», так как приводят к полному или почти 
полному прекращению функции хлорного канала. В случае мутаций IV–
VI классов сохраняется остаточная функция хлорного канала, что приво-
дит к более легким проявлениям муковисцидоза (рис. 5).

Почему важно знать генотип пациента? Во-первых, для уточнения 
прогноза заболевания, во-вторых, чтобы понимать перспективы патоге-
нетической терапии и иметь возможность определить, какие препараты 
подходят конкретному пациенту.

Биопсия хориона Амниоцентез

Забор образца 
ткани хориона

Амниотическая 
жидкость

Датчик УЗИ Датчик УЗИ

Матка
МаткаПлацента
ПлацентаПлодКатетер
Плод
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Рис. 5. �Классы мутаций в гене трансмембранного регулятора гена муковисцидоза.  
(Рисунок заимствован De Boeck, K. Cystic fibrosis in the year 2020: disease with a new face. 
Acta Paediatr. 2020; 109: 893–899. https://doi.org/10.1111/apa.15155; Lopes-Pacheco M. CFTR 
modulators: Shedding light on precision medicine for cystic fibrosis. Front. Pharmacol. 2016; 7: 275 
DOI: 10.3389/fphar.2016.00275. с изменениями).

ТЕСТОВЫЕ ЗАДАНИЯ К РАЗДЕЛУ 1

1. ЧТО ТАКОЕ МУКОВИСЦИДОЗ:
а)  �аутосомно-рецессивное заболевание, характеризующееся пора-

жением всех эндокринных желез, а также жизненно важных орга-
нов и систем

b)  �системное наследственное моногенное заболевание, обусловлен-
ное мутацией гена трансмембранного регулятора муковисцидоза, 
характеризующееся поражением всех экзокринных желез жиз-
ненно важных органов и систем организма, наследуемое по ауто-
сомно-рецессивному типу

c)  ��одно из самых редких аутосомно-доминантных моногенных наслед-
ственных заболеваний, характеризующееся поражением некото-
рых экзокринных желез, а также жизненно важных органов и систем

d)  �разновидность кистозного фиброза

2. �КТО ЯВЛЯЕТСЯ ОСНОВАТЕЛЕМ РОССИЙСКОЙ ШКОЛЫ 
МУКОВИСЦИДОЗА:

а)  �Н.И. Капранов 
b)  �Базилиус Фабер 
c)  �С.В. Рачинский 

Дикий тип CFTR

Дефект  
CFTR

Белок не 
синтезируется

Белок не 
сворачивается

CTFR канал не 
функционирует

Функция 
CFTR канала 

снижена

Снижено 
количество 

белка
Белок не 
стабилен

Нет  
мРНК

Класс 7Класс 6Класс 5Класс 4Класс 3Класс 2Класс 1
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d)  �Дороти Андерсен 

3. �ЧЕМ ОБУСЛОВЛЕН МУКОВИСЦИДОЗ:
а)  �нарушением регуляции клеток, выделяющих вязкий секрет в меж-

клеточное пространство 
b)  �поломкой канала, который регулирует транспорт натрия и калия 

между клетками и межклеточной жидкостью, и все секреты стано-
вятся вязкими

c)  �поломкой хлоридного канала, который регулирует транспорт 
электролитов (главным образом хлора) между клетками и межкле-
точной жидкостью, и все секреты становятся вязкими

d)  �генетической поломкой, вследствие чего образуются клетки 
с нарушениями, выделяющие вязкий секрет во всем организме

4. �КАКОВА ВЕРОЯТНОСТЬ, ЧТО ТРЕТИЙ РЕБЕНОК  
У РОДИТЕЛЕЙ-НОСИТЕЛЕЙ ГЕНА МУКОВИСЦИДОЗА БУДЕТ 
БОЛЕТЬ МУКОВИСЦИДОЗОМ, ЕСЛИ ПЕРВЫЕ ДВА РЕБЕНКА 
ЯВЛЯЮТСЯ НОСИТЕЛЯМИ:

а)  �75%
b)  �50%
c)  �10%
d)  �25%

5. �КАК УЗНАТЬ ДО РОЖДЕНИЯ, БУДЕТ ЛИ У РЕБЕНКА 
МУКОВИСЦИДОЗ:

а)  �диагноз можно поставить только после рождения, при проведении 
потового теста

b)  �диагноз можно установить по анализу крови матери после 20-й 
недели беременности

c)  �диагноз можно установить на сроке 9–19 недель при помощи 
биопсии хориона, с 13-й недели — методом амниоцентеза

d)  �диагноз можно установить только после 20-й недели беременно-
сти методом амниоцентеза
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РАЗДЕЛ 2 

ПАТОГЕНЕЗ И КЛИНИЧЕСКИЕ 
ПРОЯВЛЕНИЯ

  �ЗАВИСЯТ ЛИ КЛИНИЧЕСКИЕ ПРОЯВЛЕНИЯ МУКОВИСЦИДОЗА  
ОТ ГЕНОТИПА БОЛЬНОГО?

Четкой корреляции между генотипом и фенотипом у больных 
муковисцидозом не отмечается, т.е. пациенты с одинаковым генотипом 
(даже сибсы) могут иметь разное течение болезни. Фенотип муковисци-
доза определяется не только мутацией гена МВТР, но и формируется под 
влиянием других факторов, таких как питание, образ жизни, наличие 
или отсутствие вредных привычек. Однако в литературе описано, что 
пациенты с I–III классом мутаций обычно имеют более тяжелое течение 
болезни, чем пациенты с IV–VI классом. 

  �ПОЧЕМУ СЕКРЕТ СТАНОВИТСЯ ВЯЗКИМ?

Мутации гена МВТР нарушают не только транспорт, но и секрецию 
ионов хлора. Хлориды с трудом проходят или вообще не проходят через 
мембрану клетки, увеличивается реабсорбция натрия, нарушается элек-
трический потенциал, что вызывает изменение электролитного состава 
и дегидратацию секрета желез внешней секреции (рис.  6). В результате 
выделяемый секрет становится чрезмерно густым и вязким. 



РАЗДЕЛ 2 

19

Рис. 6. �Патогенез электролитных нарушений при муковисцидозе.  
(Источник: https://meduniver.com/Medical/vnutrennie_bolezni/mukoviscidoz.html). 

  �КАКИЕ ОРГАНЫ И СИСТЕМЫ ПОРАЖАЮТСЯ ПРИ 
МУКОВИСЦИДОЗЕ?

При муковисцидозе поражаются все органы, где есть железы внеш-
ней секреции, такие как легкие, желудочно-кишечный тракт, печень, под-
желудочная железа, мочеполовая система, околоносовые пазухи, репро-
дуктивная система, что выражается в различных нарушениях их работы 
(рис. 7).

Рис. 7. �Мультиорганное поражение при муковисцидозе.  
(Источник: https://dermatologys.ru/lechenie-vzroslyh/603-mukoviscidoz.html). 

β-адренорецептор

а   Норма б   Муковисцидоз

Просвет
дыхательных 

путей

Апикальная 
поверхность

Эпителиальная
клетка

Базальная 
поверхность

Общие
— Задержка роста (мальнутриция)
— Гиповитаминоз А, Е, К, D

Сердце
— Гипертрофия правого желудочка
— Дилатация легочной артерии

Селезенка
— Гиперспленизм

Пищевод
— Гастроэзофагеальная рефлюксная болезнь

Поджелудочная железа
— Панкреатит
— Дефицит инсулина
— Симптоматическая гипергликемия
— Сахарный диабет

Репродуктивная система
— �Бесплодие (аспермия, отсутствие 

семявыносящих протоков)
— Аменорея
— Задержка полового развития 

Легкие
— Бронхоэктазы
— Бронхит, бронхиолит
— Пневмония
— Ателектаз
— Кровохарканье
— Пневмоторакс
— Легочное сердце
— Легочная недостаточность
— Слизистые  пробки в бронхах
— Аллергический бронхопульмональный аспергиллез
— Реактивные заболевания дыхательных  путей

Печень 
— Стеатоз
— Портальная гипертензия

Желчный пузырь
— Холелитиаз
— �Обструктивная желтуха 

новорожденных

Кости
— Гипертрофическая  остеоартропатия
— Артрит
— Остеопороз

Кишечник
— �Мекониевый перитонит, мекониевая 

непроходимость  кишечника
— �Выпадение прямой кишки
— �Инвагинация
— �Странгуляционная кишечная  

непроходимость
— Фиброзирующая колонопатия
— Аппендицит
— Атрезия кишечника
– Паховая грыжа

Нос
— Полипы
— Синуситы
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  �КАКОВ ПАТОГЕНЕЗ НАРУШЕНИЙ В ДЫХАТЕЛЬНОЙ СИСТЕМЕ, 
И К ЧЕМУ ЭТО ПРИВОДИТ ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ?

Повышение вязкости секрета, выстилающего дыхательные пути, 
приводит к тому, что нарушается мукоцилиарный клиренс: реснички 
мерцательного эпителия слизистой оболочки респираторного тракта 
не могут справиться с вязким секретом, т.е. не выводят его полностью, 
поэтому секрет, мелкие частички и микроорганизмы, которые попадают 
в бронхолегочную систему с дыханием, накапливаются в нижних отделах 
легких. Происходят застой, бронхообструкция, снижение толерантности 
к инфекции, колонизация дыхательных путей патологическими микро-
организмами, хроническое воспаление дыхательных путей; развиваются 
бронхоэктазы, деструкция паренхимы легких (рис. 8–10). Все это приво-
дит к дыхательной недостаточности, легочной гипертензии, сердечной 
недостаточности. 

Рис. 8. �Схема нарушения функции бронхолегочной системы у больных муковисцидозом. 
(Источник: https://triptonkosti.ru/22-foto/patogenez-mukoviscidoza-v-sheme.html).

Мутации гена муковисцидоза 

Дисфункция кодируемого белка (Cl-канала) МВТР

Нарушение водно-электролитного баланса в эпителиальных 
клетках бронхолегочной системы

Изменения вязкоэластических свойств бронхиального секрета

Продукция слизи

Инфекция                  Обструкция

Деструкция тканевых структур бронхолегочного аппарата
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  �КАКОВ ПАТОГЕНЕЗ НАРУШЕНИЙ В ПОДЖЕЛУДОЧНОЙ ЖЕЛЕЗЕ 
ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ, И К ЧЕМУ ЭТО ПРИВОДИТ?

Увеличение вязкости секрета обусловливает обструкцию прото-
ков поджелудочной железы, появление кист и далее внутренне- и внеш-
несекреторную недостаточность поджелудочной железы, кишечную 
мальабсорбцию (рис. 11). Это приводит к нарушению стула: он стано-
вится частым (до 8–10 раз в сутки), обильным (полифекалия), жирным 
(стеаторея), зловонным. У новорожденных часто отмечается мекони-
евый илеус  — врожденная непроходимость кишечника, обусловлен-
ная закупоркой его просвета вязким, густым меконием, который при 
рождении не отходит. Далее у детей отмечаются отставание в физиче-
ском развитии, снижение нутритивного статуса (особенно если терапия 
проводится не в полном объеме), наблюдаются авитаминозы (в связи 
с плохим усваиванием жирорастворимых витаминов А, Д, Е и К). С воз-
растом у некоторых детей развивается муковисцидозассоциированный 
сахарный диабет.

Рис. 9. �Компьютерная томограмма органов 
грудной полости, вариант нормы 
(собственный архив О.В. Кустовой 
и О.И. Симоновой). 

* На рис 10. определяются апикальные буллы в правом (максимальные размеры до 58×35 мм, 
ранее — 25×14 мм) и левом (до 30×38 мм, ранее — 28×34 мм) легком. В верхушечных отделах 
S6 нижней доли левого легкого воздушная тонкостенная полость, расположенная широким 
основанием вдоль костальной плевры, размером 20×12 мм. Отмечаются деформация просветов 
бронхов с формированием многочисленных мешотчатых бронхоэктазов, преимущественно 
в правом легком; распространенность бронхоэктазов с вовлечением в процесс всех сегментов 
легких. В апикальных отделах правого легкого имеются элементы шовного материала (состояние 
после оперативного лечения по поводу субплевральных булл S1 правого легкого).

Рис. 10. ��Компьютерная томограмма 
органов грудной клетки 
пациентки с тяжелым течением 
муковисцидоза*. 
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Рис. 11. �Патогенез нарушений в поджелудочной железе при муковисцидозе.  
(Источник: https://propionix.ru/novosti/news_post/ekzokrinnaya-nedostatochnost-
podzheludochnoj-zhelezy-enpzh?#kist24).

  �КАКОВ ПАТОГЕНЕЗ НАРУШЕНИЙ В ПЕЧЕНИ И ЖЕЛЧНОМ ПУЗЫРЕ 
ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ, И К ЧЕМУ ЭТО ПРИВОДИТ?

При муковисцидозе в связи со сгущением всех секретов развива-
ется холестаз  — синдром, характеризующийся недостаточным выделе-
нием в кишечник, накоплением в желчных протоках и возможным попа-
данием компонентов желчи в кровь (всех или ее отдельных компонентов) 
вследствие недостаточного оттока желчи (рис. 12). 

Рис. 12. �Гистологическая картина пациента с муковисцидозом: а — холестаз с желчными 
пробками (длинная стрелка) и гранулярными остатками; ×600; б — очаговый 
билиарный цирроз; ×40; в — окклюзия воротной вены с фиброзом; ×100;  
г — узловая регенеративная гиперплазия; ×40. (Изображения Dr. David Kleiner).
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При муковисцидозе могут также образовываться камни в желчном 
пузыре (холелитиаз, желчнокаменная болезнь). Далее могут развиться 
цирроз печени, синдром портальной гипертензии, гиперспленизм, пече-
ночная недостаточность. 

  �КАКОВ ПАТОГЕНЕЗ НАРУШЕНИЙ В КИШЕЧНИКЕ ПРИ 
МУКОВИСЦИДОЗЕ, И К ЧЕМУ ЭТО ПРИВОДИТ?

В кишечнике вследствие нарушения транспорта и секреции ионов 
хлора происходит увеличение вязкости/адгезивности каловых масс, 
могут развиться кишечная непроходимость, синдром дистальной инте-
стинальной обструкции, выпадение прямой кишки.

  �КАКОВ ПАТОГЕНЕЗ НАРУШЕНИЙ В ОКОЛОНОСОВЫХ ПАЗУХАХ 
ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ, И К ЧЕМУ ЭТО ПРИВОДИТ?

При муковисцидозе вследствие повышения вязкости секретов про-
исходят застой слизи в пазухах, колонизация слизистой оболочки поло-
сти носа и околоносовых пазух патологической микрофлорой, может 
быть обструкция соустий околоносовых пазух, что приводит к хрони-
ческому риносинуситу. У отдельных пациентов формируются полипы 
в околоносовых пазухах с распространением в полость носа (рис. 13).

Рис. 13. �Назальный полипоз. (Источник: https://volynka.ru/Diseases/Details/253).

  �КАКОВ ПАТОГЕНЕЗ НАРУШЕНИЙ ЭЛЕКТРОЛИТНОГО БАЛАНСА 
ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ, И К ЧЕМУ ЭТО ПРИВОДИТ?

Вследствие нарушения транспорта и секреции ионов хлора при муко-
висцидозе могут возникать гипокалиемия, гипонатриемия, гипохлоремия, 
алкалоз. Вследствие этого может развиться так называемый псевдо-Барт-

Полипы носа
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тер синдром (pseudo-Bartter’s syndrome)  — синдром потери солей. Осо-
бенно часто данное состояние наблюдается у маленьких детей при жаркой 
погоде, когда с потом теряется большое количество жидкости и солей.

  �КАКОВ ПАТОГЕНЕЗ НАРУШЕНИЙ В РЕПРОДУКТИВНОЙ СФЕРЕ ПРИ 
МУКОВИСЦИДОЗЕ, И К ЧЕМУ ЭТО ПРИВОДИТ?

Вследствие сгущения секрета семявыносящих протоков происхо-
дит обструкция и последующая атрезия выносящих протоков яичек, что 
приводит к азооспермии и бесплодию. Бывает так, что при минимальных 
клинических проявлениях муковисцидоза диагноз выставляют только 
в момент проведения обследования при выяснении причин бесплодия 
у взрослого мужчины.

  �КОГДА ВОЗНИКАЮТ ПРОЯВЛЕНИЯ МУКОВИСЦИДОЗА?

Проявления муковисцидоза в той или иной мере выражены с рожде-
ния, но их часто путают с другими состояниями. При «мягких» мутациях 
выраженные проявления муковисцидоза появляются только в более 
старшем (подростковом или взрослом) возрасте. С появлением неона-
тального скрининга большинство случаев заболевания диагностируется 
в первые месяцы жизни (к 2 месяцам диагноз должен быть поставлен), 
и начинается базисная терапия.

  �КАКИЕ ПРОЯВЛЕНИЯ МУКОВИСЦИДОЗА ВОЗНИКАЮТ В ПЕРВУЮ 
ОЧЕРЕДЬ В НЕОНАТАЛЬНОМ ПЕРИОДЕ? 

В периоде новорожденности у детей с муковисцидозом могут 
наблюдаться затяжная неонатальная желтуха, витамин  К-зависимые 
геморрагические состояния, но чаще всего мекониевый илеус. 

  �КАКИЕ ПРИЗНАКИ МУКОВИСЦИДОЗА МОЖНО ОБНАРУЖИТЬ 
МЕТОДОМ УЛЬТРАЗВУКОВОГО ИССЛЕДОВАНИЯ ВО ВРЕМЯ 
БЕРЕМЕННОСТИ И ПРИ РОЖДЕНИИ?

Во время беременности (II и III триместры) методом ультразвуко-
вого исследования (УЗИ) внутриутробно может быть обнаружена гипер
эхогенность кишечника. При рождении часто может быть диагностирован 
мекониевый илеус (низкая кишечная обтурационная непроходимость), 
так как в связи с загущением мекониальных масс при муковисцидозе про-
свет кишки облитерируется плотной мекониальной пробкой. По данным 
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мировой литературы, в 90–95% случаев этиологией мекониевого илеуса 
является муковисцидоз. Мекониевый илеус выявляется у 15–20% новоро-
жденных с муковисцидозом; в европейских странах пациентов с меконие-
вым илеусом обязательно обследуют на муковисцидоз. 

  �КАКИЕ ПРОЯВЛЕНИЯ МУКОВИСЦИДОЗА ВОЗНИКАЮТ В ПЕРВУЮ 
ОЧЕРЕДЬ В РАННЕМ ВОЗРАСТЕ?

На первом году жизни наблюдаются частый, обильный, с примесью 
жира и зловонным запахом стул (если ребенок не получает адекватную 
терапию ферментами для компенсации недостаточности поджелудоч-
ной железы), повышенный аппетит, задержка прибавки веса. В возрасте 
после года могут наблюдаться периодическое выпадение прямой кишки, 
задержка стула с проявлениями частичной или полной кишечной непро-
ходимости (синдром дистальной интестинальной обструкции). 

С раннего возраста возможны навязчивый коклюшеподобный 
кашель с вязкой, трудноотделимой мокротой, в том числе вне периодов 
обострения; влажные разнокалиберные хрипы; частые острые респира-
торные вирусные инфекции (ОРВИ), бронхиты, пневмонии.

В раннем возрасте отмечаются также эпизоды потери солей (гипо-
калиемия, гипонатриемия, гипохлоремия), проявляющиеся потерей веса, 
срыгиваниями, рвотой, вялостью, отказом от еды (псевдо-Барттера син-
дром). Потери электролитов происходят с потовой жидкостью, особенно 
в условиях усиленного потоотделения (лихорадка, жаркая погода, пребы-
вание в сауне, физические нагрузки), через желудочно-кишечный тракт, 
недостаточное поступление солей с пищей и водой (особенно у детей 
первого года жизни при отсутствии дотации соли).

  �КАК ПРОЯВЛЯЕТСЯ МУКОВИСЦИДОЗ НА БОЛЕЕ ПОЗДНИХ 
СРОКАХ? 

На более поздних сроках как проявление хронической гипоксии могут 
развиться деформация грудной клетки, деформация концевых фаланг и ног-
тей по типу «барабанных палочек» и «часовых стекол» (рис. 14–17). 

Рис. 14. �Признаки пальцев Гиппократа (симптом «барабанные палочки»): а — норма (угол 
АСЕ <180º); б — патология (угол АСЕ >180º).  
(Источник: https://alternativa-mc.ru/bolezni/mukoviscidoz-chto-za-bolezn.html). 

<180о >180о
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Рис. 15. �Ногти Гиппократа (деформация ногтей в виде «часовых стекол») — признак 
остеоартропатии, возникающей на фоне хронических заболеваний легких, 
врожденного порока сердца и цирроза печени  
(фото из личного архива О.И. Симоновой).

Рис. 16. �Тест Шамрота на наличие «барабанных палочек»: а — нормальный контур  
пальцев (наличие «окошка»); б — признак «барабанных палочек».  
(Источник: https://alternativa-mc.ru/bolezni/mukoviscidoz-chto-za-bolezn.html).

Рис. 17. �Признак Шамрота при симптомах «часовые стекла» и «барабанные пальцы» 
(собственный архив О.И. Симоновой).

Сохраняются проявления со стороны желудочно-кишечного тракта 
и бронхолегочной системы. Могут развиться хронический гайморит, 
полипозный синусит. 

а б
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При муковисцидозе могут отмечаться билиарный цирроз печени, 
персистирующее повышение уровня печеночных ферментов, фиброз, 
стеатоз, желчнокаменная болезнь. У 1,5% пациентов поражение печени 
является первым клиническим симптомом муковисцидоза, именно  
поэтому в диагностический алгоритм при циррозе печени неясной эти-
ологии рекомендуется включать потовый тест для исключения муковис-
цидоза. Могут наблюдаться рецидивирующие панкреатиты (в основном 
у детей с сохранной функцией поджелудочной железы). 

С возрастом у пациентов с муковисцидозом нередко развивается 
муковисцидоз-зависимый сахарный диабет, однако нарушения толерант-
ности к глюкозе могут развиваться уже в раннем возрасте, поэтому к диа-
гностике таких состояний нужно относиться крайне внимательно. Нали-
чие диабета, ассоциированного с муковисцидозом, оказывает негативное 
влияние на продолжительность жизни.

  �ПОЧЕМУ ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ МОЖЕТ ВЫЯВЛЯТЬСЯ 
ОСТЕОПЕНИЯ?

Остеопороз при муковисцидозе всегда является вторичным. При-
чин для этого много: он обусловлен хроническим микробно-воспали-
тельным процессом, дефицитом витаминов D и K, низким потреблением 
кальция; низкой физической активностью, сахарным диабетом на фоне 
муковисцидоза, трансплантацией органов и иммуносупрессивной тера-
пией, гипоксией и гиперкапнией, дефицитом костной массы и наруше-
нием микроархитектоники кости вследствие недостаточного набора 
костной массы в период активного роста. 

Большинство авторов не отмечают зависимости мутаций МВТР c 
развитием низкой костной массы. Частота остеопороза при муковисци-
дозе в детском и подростковом возрасте составляет от 20 до 50%, у взрос-
лых пациентов с муковисцидозом — 50–75%.

  �МОЖЕТ ЛИ ДИАГНОЗ: «МУКОВИСЦИДОЗ» БЫТЬ ВЫСТАВЛЕН 
ТОЛЬКО ВО ВЗРОСЛОМ ВОЗРАСТЕ?

Бывают ситуации, когда муковисцидоз почти не проявляется в ран-
нем возрасте и выявляется при диагностике бесплодия у мужчин. У жен-
щин с муковисцидозом в большинстве случаев фертильность сохранена, 
однако может быть бесплодие, связанное с ановуляторным менструаль-
ным циклом, вторичной аменореей, вызванной истощением пациентки, 
повышенной вязкостью слизи цервикального канала. Иногда легочные 
проявления муковисцидоза во взрослом возрасте принимают за хрони-
ческую обструктивную болезнь легких, если диагноз: «Муковисцидоз» 
не был поставлен ранее.
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  �ЧТО ОТНОСИТСЯ К ВЫСОКОСПЕЦИФИЧНЫМ ПРОЯВЛЕНИЯМ 
МУКОВИСЦИДОЗА?

К высокоспецифичным проявлениям муковисцидоза относятся:
 �со стороны пищеварительной системы  — экзокринная недоста-
точность поджелудочной железы у детей; мекониевый илеус; 

 �со стороны бронхолегочной системы  — бронхоэктазы; хрониче-
ская инфекция, вызванная Pseudomonas aeruginosa; персистирую-
щая инфекция, вызванная Burkholderia cepacia; хронический гной-
ный/полипозно-гнойный синусит; 

 �другие: синдром электролитных нарушений; врожденное двусто-
роннее отсутствие семявыносящих протоков. 

  �ЧТО ОТНОСИТСЯ К ОСЛОЖНЕНИЯМ МУКОВИСЦИДОЗА?

Согласно клинической классификации муковисцидоза, к осложне-
ниям заболевания относятся абсцессы, ателектазы, пневмо- и пиопневмо-
торакс, кровохаркание, кровотечение (легочное, желудочное), аллергиче-
ский бронхолегочный аспергиллез, легочная гипертензия, полипоз носа, 
мекониевый илеус, эквиваленты мекониевого илеуса, выпадение прямой 
кишки, цирроз печени, желчнокаменная болезнь, отставание в физи-
ческом развитии, белково-энергетическая недостаточность, муковис- 
цидозассоциированный сахарный диабет, снижение минеральной плот-
ности костной ткани. 

  �КАК ПРАВИЛЬНО ФОРМУЛИРОВАТЬ ДИАГНОЗ: 
«МУКОВИСЦИДОЗ»?

При формулировке диагноза необходимо указать основное заболе-
вание, генотип, форму и степень тяжести, а также основные проявления 
муковисцидоза, наличие обострений, сопутствующие заболевания. 

Пример правильно сформулированного диагноза:
«Кистозный фиброз (Е84.0 Муковисцидоз) [генотип F508del/

F508del], легочно-кишечная форма, течение средней тяжести. Хрони-
ческий бронхит. Смешанные бронхоэктазы обоих легких. Дыхательная 
недостаточность II  степени. Хроническая инфекция Staphylococcus 
aureus, Pseudomonas aeruginosa (первичный высев). Обострение по 
пневмоническому типу. Хронический полипозно-гнойный пансинусит. 
Хроническая панкреатическая недостаточность тяжелой степени. 
Цирроз печени (F4 по шкале METAVIR). Белково-энергетическая недо-
статочность». 
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ТЕСТОВЫЕ ЗАДАНИЯ К РАЗДЕЛУ 2

1. �ЗАВИСЯТ ЛИ КЛИНИЧЕСКИЕ ПРОЯВЛЕНИЯ ОТ ГЕНЕТИЧЕСКОЙ 
МУТАЦИИ МУКОВИСЦИДОЗА:

a)	 �клинические проявления коррелируют с видом мутации: по мута-
ции, определенной у новрожденного, можно сказать, как будет 
протекать муковисцидоз у данного ребенка

b)	 �четкой корреляции между генотипом и фенотипом у больных 
муковисцидозом не отмечается, т.е. пациенты с одинаковым гено-
типом (даже сибсы) могут иметь разное течение болезни 

c)	 �фенотип больных муковисцидозом определяется в основном мута-
цией гена МВТР, а не формируется под влиянием других факторов, 
таких как питание, образ жизни, наличие или отсутствие вредных 
привычек

d)	 �клиническое течение муковисцидоза никак не зависит от мутации; 
нет никаких исследований, подтвердающих связь класса мутации 
с фенотипом

2. �КАКИЕ ОРГАНЫ И СИСТЕМЫ ПОРАЖАЮТСЯ ПРИ 
МУКОВИСЦИДОЗЕ:

a)	 �при муковисцидозе поражаются все органы, где есть железы 
внешней секреции, такие как легкие, желудочно-кишечный тракт, 
печень, поджелудочная железа, мочеполовая система, околоносо-
вые пазухи, репродуктивная система

b)	 �при муковисцидозе поражаются только легкие и поджелудочная 
железа

c)	 �при муковисцидозе поражаются легкие, околоносовые пазухи, 
печень, поджелудочная железа

d)	 �при муковисцидозе поражаются все органы, где есть железы вну-
тренней секреции

3. �ЧТО ПРОИСХОДИТ В БРОНХОЛЕГОЧНОЙ СИСТЕМЕ ПРИ 
МУКОВИСЦИДОЗЕ:

a)	 �повышение вязкости секрета → бронхоэктазы, деструкция парен-
химы легких → накопление секрета, инфицирование микроорга-
низмами → застой, бронхообструкция → воспаление 

b)	 �бронхообструкция → накопление секрета → реснички не спра
вляются → застой мокроты → бронхообструкция → воспаление → 
бронхоэктазы → деструкция паренхимы легких
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c)	 �повышение вязкости секрета → реснички не справляются → нако-
пление секрета, инфицирование микроорганизмами → застой, 
бронхообструкция → воспаление → бронхоэктазы, деструкция 
паренхимы легких

d)	 �застой, бронхообструкция →  воспаление → бронхоэктазы, деструк-
ция паренхимы легких → реснички не справляются → накопление 
секрета, инфицирование микроорганизмами 

4. �КАКИЕ ИЗМЕНЕНИЯ ПРОИСХОДЯТ В ПОДЖЕЛУДОЧНОЙ ЖЕЛЕЗЕ 
ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ:

a)	 �анатомически поджелудочная железа остается сохранной, только 
секрет становится вязким

b)	 �вследствие генетического нарушения появляются кисты в поджелу-
дочной железе, которые приводят к внутренне- и внешнесекретор-
ной недостаточности поджелудочной железы, кишечной мальабсор-
бции, поэтому болезнь и называется «кистозный фиброз»

c)	 �анатомически поджелудочная железа остается сохранной, только 
секрет становится вязким, появляется кишечная мальабсорбция

d)	 �увеличение вязкости секрета приводит к обструкции протоков 
железы, появлению кист, а далее в внутренне- и внешнесекретор-
ной недостаточности поджелудочной железы, кишечной мальаб-
сорбции

5. �КАКИЕ ИЗМЕНЕНИЯ МОГУТ ВОЗНИКАТЬ В ОКОЛОНОСОВЫХ 
ПАЗУХАХ ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ (НЕСКОЛЬКО ВАРИАНТОВ 
ОТВЕТА):

a)	 хронический риносинусит
b)	 эозинофильный риносинусит
c)	 хронический полипозный риносинусит
d)	 острый гнойный риносинусит

6. �В КАКОМ ВОЗРАСТЕ ПОЯВЛЯЮТСЯ ПЕРВЫЕ ПРИЗНАКИ 
МУКОВИСЦИДОЗА:

a)	 �проявления муковисцидоза в той или иной мере выражены 
с рождения

b)	 �первые признаки муковисцидоза появляются в основном после 
года жизни

c)	 �первые признаки муковисцидоза появляются в основном после 
3 месяцев

d)	 �проявления муковисцидоза в той или иной мере выражены 
с 2–3 лет
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7. �КАКИЕ ПРИЗНАКИ МУКОВИСЦИДОЗА МОЖНО ВЫЯВИТЬ ПО УЗИ 
ПРИ БЕРЕМЕННОСТИ:

a)	 утолщение шейной складки
b)	 гиперэхогенность кишечника
c)	 увеличение поджелудочной железы
d)	 бронхоэктазы в легких

8. �КАКИЕ ПРОЯВЛЕНИЯ МУКОВИСЦИДОЗА БЫВАЮТ ЧАЩЕ ВСЕГО 
В РАННЕМ ВОЗРАСТЕ:

a)	 �синдром псевдо-Барттера, потеря солей, вялость, особенно в жар-
кий период

b)	 �чаще первые проявления со стороны желудочно-кишечного тракта: 
частый, зловонный стул с примесью жира, потеря веса, выступаю-
щий живот

c)	 �коклюшеообразный, навязчивый кашель с вязкой, трудноотделя-
мой мокротой, частые ОРВИ, пневмонии, бронхиты

d)	 �частый, обильный стул с приместью жира, кашель с вязкой мокро-
той, частые ОРВИ, пневмонии, эпизоды потери солей 

9. �КАК ПРОЯВЛЯЕТСЯ МУКОВИСЦИДОЗ НА БОЛЕЕ ПОЗДНИХ 
ЭТАПАХ, КРОМЕ ПРОЯВЛЕНИЙ СО СТОРОНЫ ЖЕЛУДОЧНО-
КИШЕЧНОГО ТРАКТА И БРОНХОЛЕГОЧНОЙ СИСТЕМЫ:

a)	 �деформация концевых фаланг пальцев по типу «барабанных пало-
чек» и «часовых стекол», гайморит, полипозный синусит, цирроз 
печени, сахарный диабет 

b)	 �цирроз печени, сахарный диабет, реактивный полиартрит, полипо-
зный риносинусит

c)	 �деформация концевых фаланг пальцев по типу «барабанных пало-
чек» и «часовых стекол», цирроз печени, сахарный диабет

d)	 �цирроз печени, сахарный диабет, полипозный риносинусит

10. �В КАКОМ ВОЗРАСТЕ МОЖЕТ БЫТЬ ВЫСТАВЛЕН ДИАГНОЗ: 
«МУКОВИСЦИДОЗ»:

a)	 �в любом, обычно сразу после рождения, так как введен неонаталь-
ный скрининг; до взрослого возраста пациенты, которым постав-
лен диагноз, не доживают

b)	 �в любом, обычно сразу после рождения, так как введен скрининг, 
но может быть выставлен и во взрослом возрасте, например, при 
обследовании мужчин на бесплодие

c)	 �сразу после рождения, так как сейчас всем пациентам делают скрининг
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d)	 �в зависимости от тяжести течения и времени появления первых 
симптомов

11. �ЧТО ОТНОСИТСЯ К ОСЛОЖНЕНИЯМ МУКОВИСЦИДОЗА:
a)	 �ателектазы, недостаточность поджелудочной железы, кровохарка-

нье, полипоз носа, легочная гипертензия, мекониевый илеус, цир-
роз печени

b)	 бронхоэктазы, повторные пневмонии, ателектазы, кровохарканье
c)	 �ателектазы, кровохарканье, полипоз носа, легочная гипертензия, 

мекониевый илеус, цирроз печени, сахарный диабет, остеопения
d)	 экзокринная недостаточность поджелудочной железы
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РАЗДЕЛ 3
ДИАГНОСТИКА 
МУКОВИСЦИДОЗА

  �КАК ДИАГНОСТИРОВАТЬ МУКОВИСЦИДОЗ?

Для подтверждения диагноза: «Муковисцидоз» необходимо нали-
чие одного или нескольких характерных проявлений заболевания в соче-
тании с признаками нарушения функции МВТР (выявление клинически 
значимых мутаций гена муковисцидоза или увеличение уровня хлоридов 
пота). Чаще всего используют диагностические критерии, утвержденные 
европейскими стандартами и национальным консенсусом (табл. 1).

Таблица 1. 
Диагностические критерии согласно европейским стандартам  
и национальному консенсусу

Положительный 
результат 
потового теста

и

Неонатальная гипертрипсиногенемия

и/или или

две мутации 
МВТР (CFTR), 
вызывающие 
муковисцидоз 
(согласно базе 
CFTR-2, http://
www.cftr2.org)

Характерные клинические проявления, 
такие как диффузные бронхоэктазы, высев 
из мокроты значимой для муковисцидоза 
патогенной микрофлоры (особенно 
синегнойной палочки), экзокринная 
панкреатическая недостаточность, синдром 
потери солей, обструктивная азооспермия
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  �КОГДА В РОССИИ ПОЯВИЛСЯ СКРИНИНГ НА МУКОВИСЦИДОЗ?

Часто симптомы муковисцидоза, особенно в раннем возрасте, 
можно спутать с другими заболеваниями. Пока не было неонатального 
скрининга, диагноз зачастую выставляли несвоевременно (нередко 
в подростковом возрасте). В 1970 году было обнаружено, что у больных 
муковисцидозом повышается уровень иммунореактивного трипсина 
(ИРТ) в плазме крови, что послужило толчком к организации массового 
скрининга новорожденных.

В России скрининг на муковисцидоз введен в 2007 году в рамках 
национального приоритетного проекта «Здоровье» наряду со скринин-
гом на фенилкетонурию, галактоземию, гипотиреоз и адреногениталь-
ный синдром. Сейчас скрининговая программа значительно расширена 
и включает в себя 36 заболеваний.

  �КАКОВ ПРОТОКОЛ СКРИНИНГА НА МУКОВИСЦИДОЗ?

Первый этап во всех протоколах неонатального скрининга  — это 
определение ИРТ в высушенном пятне крови новорожденного, при этом 
увеличение ИРТ в крови в первую неделю жизни является весьма чув-
ствительным (85–90%), но неспецифичным признаком. Именно поэтому 
необходимо проведение второго этапа обследования (повторный тест на 
ИРТ на 3–4-й неделе жизни), что позволяет исключить здоровых детей 
(табл. 2). 

Таблица 2. 
Этапы неонатального скрининга в Российской Федерации*

I этап
Определение иммунореактивного трипсина (ИРТ) 
в высушенной капле крови на 1–2‑й день у доношенного 
(на 7–8‑й — у недоношенного) новорожденного

II этап При положительном результате на I этапе на 21–28‑й день 
жизни проводится повторный тест на ИРТ (ретест) 

III этап При положительном результате неонатального скрининга 
проводится потовая проба

IV этап

При пограничном результате потовой пробы — прежде 
всего ДНК-диагностика, затем, по показаниям — 
определение разности кишечных потенциалов и другие 
дополнительные методы

* Приказ Минздравсоцразвития РФ от 22.03.2006 № 185 «О массовом обследовании ново-
рожденных детей на наследственные заболевания» (https://docs.cntd.ru/document/9019744
46?ysclid=lvdr4rut48353843106).
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  �КАКИЕ ВИДЫ ПОТОВОГО ТЕСТА СУЩЕСТВУЮТ В НАСТОЯЩЕЕ 
ВРЕМЯ?

В Российской Федерации на современном этапе используются два 
метода потового теста. 

Классическим методом является прямое определение электролит-
ного состава пота (хлора или натрия) методом пилокарпинового электро-
фореза по Гибсону и Куку (1959). Нормы приведены в табл. 3. Завышен-
ные показатели хлоридов пота (>150 ммоль/л) также должны вызывать 
сомнение: необходимо проведение повторного анализа, уточнение дета-
лей сбора первой пробы, тщательная обработка кожи до анализа. 

Потовая проба на специальном потовом анализаторе используется 
в настоящее время чаще, чем классический метод (рис.  18). Результаты 
этого метода коррелируют с классическим методом, но при этом потовая 
проба на специальном потовом анализаторе проводится быстрее, позво-
ляет получить результат даже при небольшом количестве пота в образце 
(3–10 мкл), у ребенка младшего возраста и маленького веса (с 3000 г). 

Обязательным условием успешного проведения потового теста 
является предварительное тщательное очищение кожи пациента, осо-
бенно если он долго находился в стационаре.

Таблица 3. 
Интерпретация результатов потового теста

Вид потового 
теста

Отрицательный 
(нормальные 

значения), 
ммоль/л

Пограничный, 
ммоль/л

Положительный, 
ммоль/л

Потовый тест по 
Гибсону–Куку до 30 30–59 >59 

(но не выше 150)
Потовый тест 
на специальном 
потовом 
анализаторе 

до 50 50–80 >80 
(но не выше 170)

Рис. 18. Потовый анализатор. 
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  �КОГДА ТЕСТ МОЖЕТ БЫТЬ ЛОЖНОПОЛОЖИТЕЛЬНЫМ?

При проведении потового теста возможно получение ложнополо-
жительных результатов (до 15% случаев). Это может быть связано как 
с техническими ошибками в момент проведения, так и наличием другого 
заболевания или особенностями самого пациента.

Большинство заболеваний, которые приводят к ложноположитель-
ному результату, имеют довольно характерную клиническую картину 
и встречаются редко: 

  �синдром приобретенного иммунодефицита (СПИД);
  �недостаточность функции надпочечников;
  �псевдогипоальдостеронизм;
  �синдром Дауна;
  �адреногенитальный синдром;
  �атопический дерматит;
  �синдром Клайнфельтера;
  �эктодермальная дисплазия;
  �фукозидоз;
  �семейный холестатический синдром;
  �гликогеноз II типа;
  �недостаточность глюкозо-6-фосфотазы;
  �гипотиреоз;
  �гипопаратиреоз;
  �резко выраженная гипотрофия (кахексия);
  �нервная анорексия;
  �синдром Мориака;
  �мукополисахаридоз;
  �нефрогенный несахарный диабет;
  �хронический панкреатит;
  �гипогаммаглобулинемия;
  �целиакия.

  �КОГДА ТЕСТ МОЖЕТ БЫТЬ ЛОЖНООТРИЦАТЕЛЬНЫМ?

При проведении потового теста возможны и ложноотрицательные 
результаты (до 12% случаев). Ложноотрицательные результаты потового 
теста могут быть при наличии безбелковых отеков. При купировании 
отеков потовый тест у таких пациентов может стать положительным.

  �О ЧЕМ ГОВОРЯТ ПОГРАНИЧНЫЕ ЗНАЧЕНИЯ ПОТОВОГО ТЕСТА?

Пограничные результаты потовой пробы требуют тщательного ана-
лиза и проведения повторной пробы и, возможно, дообследования (табл. 4). 
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Таблица 4. 
Пограничные результаты потового теста и их значение

Индивидуальные особенности у людей без муковисцидоза, особенно 
часто — у взрослых
Неправильная подготовка к пробе (например, недостаточная очистка 
кожи перед проведением исследования)
Носительство «мягких» мутаций при муковисцидозе

  �КАКОЙ ПЛАН ДЕЙСТВИЙ ПРИ ПОЛУЧЕНИИ ПОГРАНИЧНОГО 
РЕЗУЛЬТАТА ПОТОВОГО ТЕСТА?

При получении пограничного значения потового теста рекомендуются :
  �повтор потового теста с использованием по возможности разных 

методов; 
  �расширенный ДНК-анализ (секвенирование гена муковисци-

доза); 
  �расширенное клинико-лабораторное и инструментальное обсле-

дование: копрологическое исследование и определение активно-
сти панкреатической эластазы-1 в кале; посев мокроты или трахе-
ального аспирата (при невозможности сбора материала данными 
методами — мазок с задней стенки глотки), КТ органов грудной 
клетки и пазух носа;

  �наблюдение врачами в центре муковисцидоза до окончательного 
подтверждения или исключения диагноза; 

  �метод определения разности назальных потенциалов или измере-
ние электрического тока в биоптате кишки, отражающие нарушение 
функции хлорного канала (обычно эти методы используются редко). 

  �КАКИЕ ПОКАЗАНИЯ К ПРОВЕДЕНИЮ МОЛЕКУЛЯРНО-
ГЕНЕТИЧЕСКОГО ИССЛЕДОВАНИЯ НА МУКОВИСЦИДОЗ? 

�Молекулярно-генетическое исследование на муковисцидоз проводится: 
  ��новорожденным с положительным скринингом (ИРТ) и положи-

тельными или пограничными значениями потовой пробы, меко-
ниевым илеусом; 

  ��людям любого возраста с пограничными значениями потовой 
пробы; 

  ��пациентам с клиническими проявлениями муковисцидоза (как 
классического варианта, так и варианта с небольшим количе-
ством проявлений); 
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�   �при CFTR-ассоциированных заболеваниях: панкреатит, вро
жденное двустороннее отсутствие семявыносящего протока/
обструктивная азооспермия;

  ��родственникам пациентов с муковисцидозом для определения 
статуса носительства (по желанию);

  ��женщинам после рождения первого ребенка с муковисцидозом 
или во время последующей беременности при наличии ребенка 
с муковисцидозом; 

  ��плоду на 10–12-й неделе при подозрении на муковисцидоз (при 
наличии сибса с муковисцидозом) или обнаружении гиперэхо-
генного кишечника при УЗИ; 

  ��донорам гамет и эмбрионов в программах экстракорпорального 
оплодотворения (ЭКО), интрацитоплазматической инъекции 
сперматозоида в яйцеклетку (ИКСИ), внутриматочной инсемина-
ции; 

  ��супружеским парам с высоким генетическим риском муко-
висцидоза, желающим пройти экстракорпоральное оплодот-
ворение для предотвращения рождения ребенка с муковисци- 
дозом 

  �КАКИЕ ЭТАПЫ В ПРОВЕДЕНИИ МОЛЕКУЛЯРНО-ГЕНЕТИЧЕСКОГО 
ИССЛЕДОВАНИЯ?

Молекулярно-генетическая диагностика обычно проводится 
в несколько этапов. 

Первый этап  — поиск наиболее частых вариантов мутаций (для 
популяции, к которой относится обследуемый). Если на первом этапе 
не выявлены мутации, это не является основанием для снятия диагноза: 
«Муковисцидоз». Следует продолжить ДНК-диагностику.

Второй этап  — расширенный поиск более редких вариантов 
с использованием секвенирования по Сэнгеру или высокопроизводи-
тельного секвенирования генома (MPS/NGS). Этот метод обязательно 
применяется при назначении терапии МВТР-модуляторами для полной 
расшифровки генома и исключения наличия комплексных аллелей, влия-
ющих на эффективность терапии. 

Третий этап. Секвенированием и другими обычными сканирую-
щими методами можно определить нарушения последовательности гена, 
незначительные по протяженности: нуклеотидные замены, небольшие 
делеции/инсерции. Однако перестройки, охватывающие несколько экзо-
нов/интронов, такими методами не выявляются, поэтому используются 
мультиплексная лигазная зондовая амплификация (multiplex ligation-
dependent probe amplification, MLPA) либо количественная флуоресцент-
ная мультиплексная полимеразная цепная реакция (ПЦР) (quantitative 
fluorescent polymerase chain reaction, QFMP). 
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  �КАК ВЫЯВИТЬ НАЛИЧИЕ ПАНКРЕАТИЧЕСКОЙ 
НЕДОСТАТОЧНОСТИ У ПАЦИЕНТА С МУКОВИСЦИДОЗОМ?

Для диагностики панкреатической недостаточности (табл. 5) паци-
ентам с подозрением на муковисцидоз рекомендуется копрологическое 
исследование с определением нейтрального жира и изучение активности 
панкреатической эластазы-1 в кале. Если у пациента с муковисцидозом 
функция поджелудочной железы сохранна, то определение уровня панк-
реатической эластазы-1 в кале проводится ежегодно. 

Таблица 5. 
Степень панкреатической недостаточности

Степень Показатели теста
Легкая 100–200 мкг/г

Средняя 50–100 мкг/г
Тяжелая <50 мкг/г

  �КАКИЕ ЛАБОРАТОРНЫЕ ОБСЛЕДОВАНИЯ ПРОВОДЯТ  
ДЛЯ ДИАГНОСТИКИ И В ПРОЦЕССЕ ДИНАМИЧЕСКОГО 
НАБЛЮДЕНИЯ ЗА ПАЦИЕНТАМИ С МУКОВИСЦИДОЗОМ?

Всем пациентам с муковисцидозом рекомендовано проведение 
общего (клинического) анализа крови (ОАК) для оценки воспалитель-
ного процесса, контроля терапии и в качестве одного из показателей при 
комплексной оценке нутритивного статуса.

В ОАК исследуют уровень общего гемоглобина, эритроцитов, лей-
коцитов, тромбоцитов, лейкоцитарную формулу, морфологию эритро-
цитов, тромбоцитов и лейкоцитов; определяют цветовой показатель, 
размеры эритроцитов; проводят исследование скорости оседания эри-
троцитов (СОЭ). Анализ проводится в среднем 1 раз в 3 или 6 месяцев 
(при обострении — обязательно). 

Не реже 1–2 раза в год (при необходимости чаще) рекомендовано 
проведение общего анализа мочи всем пациентам с муковисцидозом 
(при первичной диагностике и при наблюдении) для выявления пораже-
ния почек.

При проведении биохимического анализа крови пациентам с муко-
висцидозом показано определение общего белка, альбумина, определение 
активности аспартатаминотрансферазы (АСТ) и аланинаминотрансфе-
разы (АЛТ), гамма-глютамилтрансферазы (ГГТ), щелочной фосфатазы 
(ЩФ), уровня холестерина, триглицеридов, натрия, калия, хлоридов, ами-
лазы, липазы, общего, свободного и связанного билирубина, С-реактив-
ного белка (СРБ). Биохимический анализ проводят 1 раз в год (по показа-
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ниям — чаще) с целью контроля функций поджелудочной железы, печени, 
электролитного обмена и уровня хронического воспаления; 1 раз в год — 
уровень витамина  D. По показаниям при обострении исследуют уровни 
ферритина, D-димера, прокальцитонина и СРБ, креатинина, аммиака.

Всем пациентам с муковисцидозом при первичной диагностике 
рекомендовано выполнение коагулограммы. Это исследование прово-
дится также при наличии цирроза печени 1  раз в 3–6 месяцев с целью 
контроля белковосинтетической функции печени и своевременного пре-
дотвращения геморрагических осложнений. Коагулограмму выполняют 
также при диагностике и терапии мекониевого илеуса, перед хирургиче-
скими вмешательствами и постановкой порт-системы.

  �ЧТО ОБЫЧНО ВЫЯВЛЯЕТСЯ В АНАЛИЗАХ КРОВИ У ПАЦИЕНТОВ 
С МУКОВИСЦИДОЗОМ?

В ОАК нарушений вне периода обострений обычно не наблюда-
ется, иногда отмечается снижение гемоглобина. В биохимическом ана-
лизе крови у пациентов с муковисцидозом могут наблюдаться явления 
холестаза (повышение ЩФ, реже увеличение ГГТ). При циррозе печени 
отмечается снижение общего белка и альбумина, увеличение трансами-
наз, аммиака, креатинина. 

  �КАКИЕ ИЗМЕНЕНИЯ В КЛИНИЧЕCКОМ И БИОХИМИЧЕСКОМ 
АНАЛИЗАХ КРОВИ ОТМЕЧАЮТСЯ ПРИ ОБОСТРЕНИИ 
ЗАБОЛЕВАНИЯ?

В период обострения в анализах крови (ОАК) отмечаются признаки 
воспалительного процесса, в ОАК — увеличение количества лейкоцитов, 
сдвиг лейкоцитарной формулы влево, повышение СОЭ. В биохимиче-
ском анализе — повышение СРБ, прокальцитонина, ферритина.

  �КАК ЧАСТО НУЖНО ПРОВОДИТЬ АНАЛИЗЫ  
НА ПСЕВДО-БАРТТЕРА СИНДРОМ?

Контроль анализов крови (электролиты: калий, натрий и хлор) при 
подозрении на псевдо-Барттера синдром проводится по показаниям. 
Особенно внимательно нужно следить за состоянием детей младшего 
возраста, в том числе в жаркое время года. 

При подозрении на псевдо-Барттера синдром у пациентов с муко-
висцидозом и при контроле терапии рекомендуется проводить исследо-
вания кислотно-основного состояния и газов крови, уровня буферных 
веществ в крови, уровней натрия, калия, хлора. 
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  �КАК ЧАСТО ПРОВОДИТЬ МИКРОБИОЛОГИЧЕСКОЕ 
ИССЛЕДОВАНИЕ МОКРОТЫ ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ?

Микробиологическое исследование проводится всем пациентам 
с муковисцидозом (или подозрением на муковисцидоз) минимум 1  раз 
в 3  месяца. Кроме того, проводится контрольное микробиологическое 
исследование через 7–10 дней от начала терапии, после курса антими-
кробной терапии, при госпитализации или с целью оценки эффектив-
ности эрадикации при первичном высеве P.  aeruginosa и другой грам
отрицательной флоры. В период проведения эрадикационной терапии 
при наличии хронической грамотрицательной антибиотикорезистент-
ной флоры микробиологическое исследование проводится 1 раз в месяц 
с целью оценки эффективности элиминации возбудителей.

  �КАКИЕ ЕСТЬ МЕТОДЫ СБОРА МОКРОТЫ ДЛЯ ПРОВЕДЕНИЯ 
МИКРОБИОЛОГИЧЕСКОГО ИССЛЕДОВАНИЯ?

Для микробиологического исследования собирается обычно мокрота 
(оптимальный вариант) или фаринготрахеальный аспират, допускается 
использование в исключительных ситуациях (для младенцев) орофаринге-
ального мазка для идентификации микроорганизмов и определения чувстви-
тельности выделенной микрофлоры. При проведении трахеобронхоскопии 
исследуется также жидкость бронхоальвеолярного лаважа. У детей с поли-
позным синуситом можно исследовать глубокий мазок при риноскопии. 

  �КАКИЕ МИКРООРГАНИЗМЫ ЧАЩЕ ПРИВОДЯТ К ТЯЖЕЛОМУ 
ТЕЧЕНИЮ МУКОВИСЦИДОЗА?

Как правило, дети с ростом в мокроте S. aureus и H. influenzae имеют 
менее выраженные легочные проявления муковисцидоза, чем дети 
с MRSA или грамотрицательной флорой P. aeruginosa, Achromobacter spp.  
Выраженные легочные проявления и ухудшение состояния пациента 
наблюдаются также при присоединении B.  cepacia complex и нетуберку-
лезных микобактерий.

  �КАКИЕ МИКРООРГАНИЗМЫ НАИБОЛЕЕ ЧАСТО ВЫСЕВАЮТСЯ ПРИ 
МУКОВИСЦИДОЗЕ?

Самыми распространенными микроорганизмами, которые харак-
терны для муковисцидоза, являются Staphylococcus aureus, метициллин-
резистентный стафилококк (MRSA), Haemophilus influenzae, Pseudomonas 
aeruginosa, Burkholderia cepacia complex, Stenotrophomonas maltophilia, 
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Achromobacter spp. (рис. 19). В ряде случаев при тяжелом течении заболева-
ния необходимо также сделать анализ на нетуберкулезные микобактерии. 

Рис. 19. �Рост штаммов: а — синегнойной палочки (Pseudomonas aeruginosa muc);  
б — метициллинрезистентного золотистого стафилококка (Staphylococcus aureus, 
MRSA). (Источник: фотография А.В. Лазаревой). 

  �КАКИЕ ПОКАЗАНИЯ ДЛЯ ДИАГНОСТИКИ НЕТУБЕРКУЛЕЗНЫХ 
МИКОБАКТЕРИЙ, И КАК ПРАВИЛЬНО СОБРАТЬ АНАЛИЗ?

Анализ на нетуберкулезные микобактерии проводится чаще в под-
ростковом возрасте по следующим показаниям:

  �отрицательная клиническая и/или рентгенологическая динамика 
при отсутствии новых патогенов; 

  �отсутствие эффекта от проводимой антибактериальной терапии.
Например, если у ребенка стабильно высевается только S. aureus, но при 

этом состояние ребенка ухудшается, а антибактериальная терапия согласно 
чувствительности микрофлоры не приносит положительного результата, то 
нужно сдать анализ на нетуберкулезные микобактерии. Для данного иссле-
дования необходимо сдать анализ мокроты, реже используется трахеальный 
аспират или бронхоальвеолярный лаваж при бронхоскопии (орофарингель-
ный мазок неинформативен). Анализ берется трехкратно (например, 3 дня 
подряд по утрам). Исследование проводится не менее чем 1 раз в год, при 
проведении активной фазы лечения — 1 раз в месяц.

  �КАКИЕ ИССЛЕДОВАНИЯ НЕОБХОДИМЫ ДЛЯ ДИАГНОСТИКИ 
АЛЛЕРГИЧЕСКОГО БРОНХОЛЕГОЧНОГО АСПЕРГИЛЛЕЗА? 

Присоединение грибковой инфекции рода Aspergillus (род плесне-
вых грибов) также значительно ухудшает состояние пациента и прогноз 
течения заболевания, особенно если вовремя не проводится адекватная 

а б
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противогрибковая терапия. Для диагностики аллергического бронхоле-
гочного аспергиллеза необходимо определять:

1)	 общий иммуноглобулин (Ig) Е (обычно повышен в несколько раз);
2)	 специфические IgE и IgG к Aspergillus fumigates и Аspergillus niger;
3)	 �при подозрении на хронический асперигиллез дополнительно 

делают анализ на уровень галактоманнана в крови (метаболит 
Aspergillus fumigates). 

  �КАК ДИАГНОСТИРОВАТЬ НАРУШЕНИЕ ТОЛЕРАНТНОСТИ 
К ГЛЮКОЗЕ И МУКОВИСЦИДОЗ-ЗАВИСИМЫЙ САХАРНЫЙ 
ДИАБЕТ?

Раньше считалось, что сахарный диабет развивается при муковисци-
дозе чаще в подростковом возрасте. Однако в настоящее время средний 
возраст диагностики нарушений толерантности к глюкозе и муковисци-
доз-зависимого сахарного диабета сильно снизился. Поэтому исследование 
уровня глюкозы в крови рекомендовано всем пациентам с муковисцидо-
зом с возраста 6 месяцев. Кроме того, для диагностики муковисцидоз-за-
висимого сахарного диабета используется оральный глюкозотолерантный 
тест с нагрузкой глюкозой (1,75 г глюкозы/кг, не более 75 г).

Использование показателей гликированного гемоглобина 
(hemoglobin A1c, HbA1c) в качестве скрининг-теста не рекомендуется 
в связи с недостаточной информативностью для пациентов с муковис-
цидозом.

  �ПОЧЕМУ БОЛЬНЫМ МУКОВИСЦИДОЗОМ НЕОБХОДИМО 
КОНТРОЛИРОВАТЬ УРОВЕНЬ ЖИРОРАСТВОРИМЫХ ВИТАМИНОВ?

В связи с тем, что при муковисцидозе имеется нарушение усвоения 
жиров, жирорастворимые витамины из пищи также в большинстве случаев 
усваиваются плохо или совсем не усваиваются. Поэтому каждый год необхо-
димо измерять уровень 25-OH витамина D в крови. Нормальным считается 
уровень более 30 нг/мл (75 нмоль/л) и менее 100 нг/мл (250 нмоль/л). Дополни-
тельно 1 раз в год рекомендуется контролировать уровень жирораствори-
мых витаминов (A, E, K) и витамина В12 в сыворотке крови. 

  �КАКИЕ ИНСТРУМЕНТАЛЬНЫЕ ОБСЛЕДОВАНИЯ ПРОВОДЯТ ДЛЯ 
ДИАГНОСТИКИ И В ПРОЦЕССЕ ДИНАМИЧЕСКОГО НАБЛЮДЕНИЯ 
ЗА ПАЦИЕНТАМИ С МУКОВИСЦИДОЗОМ?

Основные инструментальные методы диагностики при наблюдении 
больных с муковисцидозом, следующие:
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  �УЗИ брюшной полости с определением состояния кровотока 
в сосудах печени (допплерография сосудов печени);

  �эхокардиографическое исследование (Эхо-КГ);
  �фиброэластометрия;
  �компьютерная томография придаточных пазух носа (КТ ППН);
  �компьютерная томография органов грудной клетки (КТ ОГК);
  �функция внешнего дыхания (ФВД); бодиплетизмография по 

показаниям;
  �эзофагогастродуоденоскопия (ЭГДС);
  �бронхоскопия проводится редко (при выраженном мукостазе, 

ателектазе, отсутствии эффекта от проводимой антибактериаль-
ной терапии).

  �КАКИЕ ПОКАЗАНИЯ К ПРОВЕДЕНИЮ РЕНТГЕНОГРАФИИ 
ОРГАНОВ ГРУДНОЙ КЛЕТКИ?

Чаще для динамического наблюдения за пациентами с муковисци-
дозом рекомендуется проведение КТ ОГК, так как метод является наибо-
лее информативным (рис. 20). Однако если нет технической возможности 
проведения КТ  ОГК, то пациентам может быть проведена рентгено-
графия ОГК для определения характера и объема поражения легочной 
ткани. КТ ОГК иногда используется в диагностическом поиске при подо-
зрении на муковисцидоз.

В настоящее время рентгенографию ОГК пациентам с муковисци-
дозом практически не делают, так как она недостаточно информативна 
для точного описания характера изменений в легких.

Рис. 20. �Рентгенограмма органов грудной клетки*.  
(Собственный архив О.И. Симоновой).

* На рентгенограмме легкие 
эмфизематозны. Свежих очагово-
инфильтративных изменений нет. 
Пневматизация легочной ткани, 
неравномерная из-за чередования 
участков уплотнения и долькового 
вздутия. Просветы бронхов 
деформированы, диффузно 
расширены, с множественными 
бронхоэктазами, дистальные их 
отделы заполнены мукоидным 
секретом. Пневмосклеротические 
изменения преимущественно 
в проекции средней доли 
и язычковых сегментов. 
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  �КАКИЕ ИЗМЕНЕНИЯ ЧАЩЕ ВСЕГО ВИДНЫ НА КОМПЬЮТЕРНОЙ 
ТОМОГРАФИИ ОРГАНОВ ГРУДНОЙ КЛЕТКИ?
КТ ОГК рекомендовано всем пациентам с подозрением на муко-

висцидоз и пациентам с муковисцидозом с целью определения характера 
и объема поражения легочной ткани. На КТ ОГК при муковисцидозе 
часто выявляются деформация и усиление легочного рисунка, пневмо-
фиброз, перибронхиальная инфильтрация, бронхоэктазы, могут быть 
ателектазы, буллы (рис. 21). 

                        

Рис. 21. �Компьютерная томограмма органов грудной клетки: а — вариант нормы; б — при 
тяжелом течении муковисцидоза* 
(Собственный архив О.В. Кустовой, О.И. Симоновой).

* Отмечаются перибронхиальные изменения в верхней доле правого легкого, преимущественно на 
уровне ее заднего сегмента, на остальном протяжении легочных полей сохраняется значительная 
деформация легочного рисунка с наличием распространенных бронхо- и бронхиолоэктазов 
различной формы и величины. Наиболее грубые изменения имеются в нижней доле и язычковых 
сегментах левого легкого, где на фоне уплотнения легочной ткани прослеживаются грубые, 
сближенные между собой кистовидные бронхоэктазы. Кроме того, значительная деформация 
просветов бронхов по типу варикозных бронхоэктазов с признаками перибронхиального фиброза 
легочной ткани имеется в S2, 3 верхней доле и средней доле правого легкого. Большая часть 
расширенных бронхов заполнена мукоидным секретом, стенки их неравномерно утолщены, на 
остальном протяжении легочных полей пневматизация легочной ткани неравномерно повышена. 
Междолевая плевра с обеих сторон утолщена. Сосудистый рисунок усилен. Просвет трахеи 
и главных бронхов не изменен. Органы средостения несколько смещены влево. Внутригрудные 
лимфатические узлы множественные, увеличены в размерах до 10 мм, структура их без 
дополнительных включений. Жидкости в плевральных полостях нет. 

  �КОГДА И КАК ЧАСТО БОЛЬНЫМ МУКОВИСЦИДОЗОМ ПРОВОДЯТ 
КОМПЬЮТЕРНУЮ ТОМОГРАФИЮ ПРИДАТОЧНЫХ ПАЗУХ НОСА?
КТ ППН рекомендована для первичной оценки патологического 

процесса в околоносовых пазухах, выявления полипов и при подготовке 
к оперативному лечению (рис. 22, 23). Проводится КТ ППН 1 раз в 1–2 
года, по показаниям — чаще. 

а б
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Рис. 22.� На томограмме придаточных пазух носа определяется полипозный пансинусит.  
(Собственный архив О.В. Кустовой, О.И. Симоновой).

Рис. 23. �Компьютерная томография придаточных пазух носа у условно здорового ребенка. 
(Собственный архив О.В. Кустовой, О.И. Симоновой).

  �КАКИЕ ПОКАЗАНИЯ К ПРОВЕДЕНИЮ ДЕНСИТОМЕТРИИ,  
И КАК ОНА ПРОВОДИТСЯ У ДЕТЕЙ С МУКОВИСЦИДОЗОМ?

В связи с тем, что при муковисцидозе часто снижается минераль-
ная плотность костей, показано регулярное проведение денситометрии. 
При этом исследование минеральной плотности костей проксимального 
отдела бедра у детей не проводится, поскольку плотность этих костей 
сильно отличается у разных детей. Детям с муковисцидозом с 0 лет пока-
зана рентгеноденситометрия (dual-energy X-ray absorptiometry, DXA) 
поясничного отдела позвоночника в переднезадней проекции, с 3  лет  
по показаниям — по программе «все тело», исключая из расчетов голову. 
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Определение исходной минеральной плотности костей показано 
детям старше 8  лет, но может быть проведено и раньше, при наличии 
факторов риска: 

  �индекс массы тела <90% от нормы; 
  �объем форсированного выдоха за первую секунду маневра фор-

сированного выдоха (ОФВ1) <50%; 
  �длительная (3  месяца и более) терапия пероральными систем-

ными кортикостероидами; 
  �гипогонадизм, задержка полового созревания;
  �низкоэнергетические переломы в анамнезе. 

Для оценки динамики минеральной плотности костей на фоне лече-
ния остеопороза рекомендовано проводить рентгеноденситометрию (DXA) 
1 раз в 6–12 месяцев у детей старше 8 лет и 1 раз в 12 месяцев у взрослых. 

  �КОГДА И КАК ЧАСТО ПРОВОДЯТ ИССЛЕДОВАНИЕ ФУНКЦИИ 
ВНЕШНЕГО ДЫХАНИЯ ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ, И КАКИЕ 
ИЗМЕНЕНИЯ ЧАЩЕ ВСЕГО ВИДНЫ ПРИ ИССЛЕДОВАНИИ?

ФВД у детей проводят обычно с 5–6 лет, когда ребенок уже может 
выполнить маневр форсированного выдоха. При муковисцидозе спиро-
метрию рекомендовано проводить 1  раз в 3  месяца, по показаниям  — 
чаще. На ФВД чаще всего выявляются комбинированные нарушения 
вентиляции (в зависимости от объема и характера поражения бронхи-
ального дерева). При этом оцениваются показатели ОФВ1 и форсирован-
ной жизненной емкости легких (ФЖЕЛ).

  �НУЖНО ЛИ ИССЛЕДОВАТЬ УРОВЕНЬ КИСЛОРОДА В КРОВИ? 

Всем пациентам с подозрением на муковисцидоз и с муковисцидозом 
при каждой госпитализации показано проведение пульсоксиметрии и/или 
исследование газового состава крови. Пациентам, особенно при наличии 
выраженного бронхолегочного процесса, рекомендовано иметь пульсок-
симетр дома, чтобы своевременно выявлять падение оксигенации, начало 
обострения хронического бронхолегочного процесса и степень дыхатель-
ной недостаточности, требующей подключения оксигенотерапии. 

  �КАК МОЖНО ОЦЕНИТЬ УРОВЕНЬ ФИБРОЗА В ПЕЧЕНИ 
У ПАЦИЕНТА С МУКОВИСЦИДОЗОМ? 

Изменения в печени при муковисцидозе можно увидеть при УЗИ 
печени. Для оценки степени фиброза по шкале METAVIR рекомендовано 
проведение фиброэластометрии печени, согласно которой F0  — отсут-
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ствие фиброза (≤5,8  кПа), F1  — фиброз портальных трактов (слабый 
фиброз) (5,9–7,2 кПа), F2 — фиброз с немногочисленными септами (уме-
ренный фиброз) (7,3–9,5 кПа), F3 — фиброз с многочисленными септами 
(выраженный фиброз) (9,6–12,5 кПа), F4 — цирроз печени (>12,5 кПа). 

  �КАКИЕ УЛЬТРАЗВУКОВЫЕ МЕТОДЫ ИССЛЕДОВАНИЯ 
ИСПОЛЬЗУЮТ ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ?

Всем пациентам с муковисцидозом рекомендовано УЗИ органов 
брюшной полости и печени. Особое внимание при этих исследованиях 
уделяют структуре поджелудочной железы и изменениям в печени. При 
муковисцидозе рекомендовано также определять тип кровотока в печени 
(допплерография сосудов портальной системы, дуплексное сканирова-
ние сосудов печени). 

  �ЕСТЬ ЛИ НЕОБХОДИМОСТЬ ОБСЛЕДОВАТЬ СЕРДЦЕ ПРИ 
МУКОВИСЦИДОЗЕ?

При муковисцидозе, особенно при выраженном поражении бронхоле-
гочной системы, возможно развитие легочной гипертензии и формирование 
легочного сердца. Именно поэтому в протокол регулярных обследований 
входит эхокардиографическое исследование (Эхо-КГ) с допплеровским ана-
лизом (измерение градиента давления на легочной артерии). 

  �КАКИЕ ЭНДОСКОПИЧЕСКИЕ МЕТОДЫ ОБСЛЕДОВАНИЯ 
ИСПОЛЬЗУЮТ ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ?

Трахеобронхоскопия редко используется при муковисцидозе 
и только по строгим показаниям. Чаще всего с целью расправить ателек-
таз доли (при неэффективности консервативной терапии). При проведе-
нии трахеобронхоскопии проводится микробиологическое исследование 
жидкости бронхоальвеолярного лаважа. 

Эндоскопическая эндоназальная ревизия полости носа проводится 
детям с муковисцидозом при осмотре оториноларингологом (ЛОР-врач) 
по показаниям: обычно при необходимости оценки степени назального 
полипоза и уточнения необходимости хирургического лечения (или 
оценки результатов такого лечения).

Эзофагогастродуоденоскопия проводится всем пациентам с цирро-
зом печени для контроля варикозного расширения вен пищевода 1  раз 
в 6–12 месяцев; при подозрении на эрозивно-язвенные поражения, 
гастроэзофагеальный рефлюкс, воспалительные заболевания слизистой 
пищевода и желудка с регулярностью 1 раз в год (по показаниям — чаще). 
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  �С КАКИМИ ЗАБОЛЕВАНИЯМИ ПРОВОДИТСЯ 
ДИФФЕРЕНЦИАЛЬНАЯ ДИАГНОСТИКА  
МУКОВИСЦИДОЗА?

Дифференциальный диагноз: «Муковисцидоз» чаще проводится со 
следующими болезнями:

  �врожденные аномалии и пороки развития бронхиального дерева; 
  �туберкулез легких;
  �саркоидоз; 
  �иммунодефицитные состояния (с респираторными симптомами); 
  �первичная цилиарная дискинезия;
  �синдром мальабсорбции различной этиологии.

ТЕСТОВЫЕ ЗАДАНИЯ К РАЗДЕЛУ 3

1. �ДИАГНОЗ: «МУКОВИСЦИДОЗ» МОЖЕТ БЫТЬ ПОСТАВЛЕН ПРИ 
НАЛИЧИИ (НЕСКОЛЬКО ВАРИАНТОВ ОТВЕТА):

a)	 �положительного результата потового теста однократно на аппа-
рате у ребенка в возрасте 1 года, периодических болей в животе 
(стул регулярный, оформленный, других проявлений нет). Неона-
тальный скрининг не проводился

b)	 �дважды положительного потового теста на специальном потовом 
анализаторе и методом по Гибсону–Куку

c)	 �положительного результата потового теста и неонатальной гипер-
трипсиногенемии

d)	 �двух мутаций МВТР, вызывающих муковисцидоз, и характерных 
клинических проявлений

2. �КАКИЕ ЭТАПЫ СКРИНИНГА НА МУКОВИСЦИДОЗ ПРИНЯТЫ НА 
ДАННЫЙ МОМЕНТ В РОССИИ:

a)	 �определение ИРТ на 4–5-й день: при положительном результате 
проводится потовая проба, при пограничном результате потовой 
пробы — ДНК-диагностика и другие обследования

b)	 �определение ИРТ на 1–2-й день: при положительном ИРТ  — 
повтор на 21–28-й день (при положительном результате про-
водится потовая проба, при пограничном результате потовой 
пробы — ДНК-диагностика и другие обследования)

c)	 �определение ИРТ на 4–5-й день: при положительном ИРТ  — 
повтор на 21–28-й день (при положительном результате про-
водится потовая проба, при отрицательном результате потовой 
пробы — ДНК-диагностика)
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d)	 �определение ИРТ на 2–3-й день: при пограничном ИРТ — повтор 
на 18–21-й день (при положительном результате проводится пото-
вая проба, при пограничном результате потовой пробы — ДНК-ди-
агностика и другие обследования)

3. �КОГДА ПОТОВЫЙ ТЕСТ МОЖЕТ БЫТЬ 
ЛОЖНОПОЛОЖИТЕЛЬНЫМ:

a)	 �при циррозе печени, бронхиальной астме, целиакии, резко выра-
женной гипотрофии (кахексии)

b)	 �при недостаточности функции надпочечников, сахарном диабете, 
бронхиальной астме

c)	 �при резко выраженной гипотрофии (кахексии), атопическом дер-
матите, врожденных пороках легких, иммунодефиците

d)	 �при недостаточности функции надпочечников, целиакии, резко 
выраженной гипотрофии (кахексии), атопическом дерматите

4. �ЧТО ОЗНАЧАЮТ ПОГРАНИЧНЫЕ РЕЗУЛЬТАТЫ ПОТОВОГО  
ТЕСТА:

a)	 �могут быть вызваны неправильной подготовкой к пробе, недо-
статочной очисткой кожи перед проведением исследования, 
носительством «мягких» мутаций. Обязательно дообследование 
и повторная проба

b)	 �как правило, это ошибка проведения теста, и диагноз может быть 
снят. Повтор рекомендуется через год

c)	 �могут вызываться неправильной подготовкой к пробе, недостаточ-
ной очисткой кожи перед проведением исследования, носитель-
ством «мягких» мутаций. Повторную пробу нет смысла проводить, 
рекомендовано секвенирование гена муковисцидоза

d)	 �как правило, это индивидуальная особенность человека при муко-
висцидозе, чаще встречается в детском возрасте. Повторную пробу 
не делают, диагноз подтверждают генетическим исследованием

5. �В КАКИХ СЛУЧАЯХ НЕОБХОДИМО ПРОВЕДЕНИЕ ГЕНЕТИЧЕСКОГО 
ИССЛЕДОВАНИЯ НА МУКОВИСЦИДОЗ:

a)	 �обязательно всем детям с муковисцидозом и родственникам для 
подтверждения диагноза

b)	 �всем новорожденным с положительным или пограничным скри-
нингом на муковисцидоз для подтверждения диагноза

c)	 �новорожденным с положительным скринингом и положитель-
ными или пограничными значениями потовой пробы, мекониевым 
илеусом, при пограничных значениях потовой пробы — в любом 
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возрасте, пациентам с клиническими проявлениями муковисци-
доза

d)	 �любому пациенту с подозрением на муковисцидоз для подтвержде-
ния диагноза, всем новорожденным с положительным или погранич-
ным скринингом на муковисцидоз для подтверждения диагноза

6. �КАКИЕ ИССЛЕДОВАНИЯ ПРОВОДЯТ ДЛЯ ВЫЯВЛЕНИЯ 
ПАНКРЕАТИЧЕСКОЙ НЕДОСТАТОЧНОСТИ:

a)	 �копрологическое исследование с определением нейтрального 
жира и определение активности панкреатической эластазы-1 в кале

b)	 �единственный способ определить наличие и степень панкреати-
ческой недостаточности при муковисцидозе  — копрологическое 
исследование с определением нейтрального жира

c)	 �панкреатическая недостаточность при муковисцидозе определя-
ется по дозировке ферментов поджелудочной железы, которые 
необходимо принимать пациенту

d)	 определение уровня панкреатической эластазы-1 в крови

7. �КАКИЕ АНАЛИЗЫ НЕОБХОДИМО КОНТРОЛИРОВАТЬ 
У ПАЦИЕНТА С МУКОВИСЦИДОЗОМ ПРИ ПОДОЗРЕНИИ НА 
ПСЕВДО-БАРТТЕРА СИНДРОМ:

a)	 исследование уровня натрия и калия в крови, пульсоксиметрия
b)	 �исследование кислотно-основного состояния и газов крови, пото-

вый тест
c)	 �биохимический анализ крови, анализ крови на гормоны щитовид-

ной железы
d)	 �исследование кислотно-основного состояния и газов крови, уровня 

буферных веществ в крови, уровней натрия, калия, хлора

8. �КАК ПРАВИЛЬНО СОБРАТЬ МАТЕРИАЛ ДЛЯ 
МИКРОБИОЛОГИЧЕСКОГО ИССЛЕДОВАНИЯ СОДЕРЖИМОГО 
БРОНХОЛЕГОЧНОЙ СИСТЕМЫ НА ПАТОГЕННЫЕ 
МИКРООРГАНИЗМЫ (НЕСКОЛЬКО ВАРИАНТОВ ОТВЕТА):

a)	 �любой доступный вариант  — мокрота, орофарингеальный мазок 
или мазок из носа

b)	 �оптимальный вариант — мокрота или фаринготрахеальный аспират
c)	 �при проведении трахеобронхоскопии исследуется жидкость брон-

хоальвеолярного лаважа. У детей с полипозным синуситом можно 
исследовать глубокий мазок при риноскопии

d)	 �оптимальный вариант  — мокрота или орофарингеальный мазок. 
Можно использовать мазок из носа
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9. �КАКИЕ МИКРООРГАНИЗМЫ В БРОНХОЛЕГОЧНОЙ СИСТЕМЕ 
ПАЦИЕНТА С МУКОВИСЦИДОЗОМ ЧАЩЕ ВСЕГО ВСТРЕЧАЮТСЯ 
ПРИ ТЯЖЕЛОМ ТЕЧЕНИИ:

a)	 �B. cepacia complex и нетуберкулезные микобактерии, 
S.  aureus и H.  influenzae, MRSA или грамотрицательная флора 
(P. aeruginosa, Achromobacter spp.) 

a)	 �S.  aureus и H.  influenzae, MRSA или грамотрицательная флора 
(P. aeruginosa, Achromobacter spp.)

a)	 �MRSA или грамотрицательная флора (P.  aeruginosa, 
Achromobacter spp.). Выраженные легочные проявления и ухуд-
шение состояния пациента наблюдается также при присоединении 
S. aureus и H. influenzae

a)	 �MRSA или грамотрицательная флора (P.  aeruginosa, 
Achromobacter spp.). Выраженные легочные проявления и ухудше-
ния состояния пациента наблюдаются также при присоединении 
B. cepacia complex и нетуберкулезных микобактерий

10. �С КАКОЙ ЦЕЛЬЮ ПАЦИЕНТАМ С МУКОВИСЦИДОЗОМ 
ПРОВОДЯТ ОРАЛЬНЫЙ ГЛЮКОЗОТОЛЕРАНТНЫЙ ТЕСТ:

a)	 �для диагностики нарушений толерантности к глюкозе и муковис-
цидоз-зависимому сахарному диабету

b)	 �для диагностики сахарного диабета 2-го типа, который часто 
сопутствует муковисцидозу

c)	 �для диагностики нарушений работы поджелудочной железы 
и печени при муковисцидозе

d)	 �для диагностики нарушений толерантности к глюкозе  
(сахарный диабет при муковисцидозе в детском возрасте не раз-
вивается)

11. �КАКИЕ ИНСТРУМЕНТАЛЬНЫЕ МЕТОДЫ  
ДИАГНОСТИКИ ИСПОЛЬЗУЮТСЯ У ПАЦИЕНТОВ 
С МУКОВИСЦИДОЗОМ:

a)	 �УЗИ брюшной полости и почек, Эхо-КГ, КТ ППН и КТ ОГК, ФВД, 
ЭГДС, бронхоскопия с санацией бронхиального дерева

b)	 �УЗИ брюшной полости, Эхо-КГ, фиброэластометрия, КТ  ППН 
и КТ ОГК, ФВД, ЭГДС, магнитно-резонансная томография (МРТ) 
головы

c)	 �УЗИ брюшной полости, Эхо-КГ, фиброэластометрия, КТ  ППН 
и КТ ОГК, МРТ органов грудной клетки, ФВД, ЭГДС

d)	 �УЗИ брюшной полости, Эхо-КГ, фиброэластометрия, КТ  ППН 
и КТ ОГК, ФВД, ЭГДС
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12. �КАКИЕ ИЗМЕНЕНИЯ НА КТ ОГК ХАРАКТЕРНЫ ДЛЯ 
МУКОВИСЦИДОЗА:

a)	 �пневмофиброз, симптом матового стекла, перибронхиальная 
инфильтрация, бронхоэктазы, могут быть ателектазы, буллы

b)	 �деформация и усиление легочного рисунка, сотовое легкое, мно-
жественные кисты, пневмофиброз, перибронхиальная инфильтра-
ция, бронхоэктазы

c)	 �деформация и усиление легочного рисунка, пневмофиброз, пери-
бронхиальная инфильтрация, бронхоэктазы, могут быть ателек-
тазы, буллы

d)	 �признаки эмфиземы, пневмофиброз, перибронхиальная инфиль-
трация, бронхоэктазы, могут быть ателектазы, буллы

13. �КАК ЧАСТО И С КАКОГО ВОЗРАСТА ПАЦИЕНТАМ 
С МУКОВИСЦИДОЗОМ ПРОВОДЯТ ФВД:

a)	 �ФВД у детей проводят обычно с 5–6 лет, когда ребенок уже может 
выполнить маневр форсированного выдоха. При муковисцидозе 
спирометрию рекомендовано проводить 1  раз в 3  месяца, по 
показаниям — чаще

b)	 �ФВД у детей проводят обычно с 9–10 лет, когда ребенок уже 
может выполнить маневр форсированного выдоха. При муковис-
цидозе спирометрию рекомендовано проводить 1 раз в 3 месяца, 
по показаниям — чаще

c)	 �ФВД у детей проводят обычно с 5–6 лет, когда ребенок  
уже может выполнить маневр форсированного выдоха. При  
муковисцидозе спирометрию рекомендовано проводить 1  раз 
в год

d)	 �ФВД у детей проводят обычно с 3–4 лет, когда ребенок уже может 
выполнить маневр форсированного выдоха. При муковисцидозе 
спирометрию рекомендовано проводить 1 раз в год

14. �КАК ОЦЕНИТЬ УРОВЕНЬ ФИБРОЗА ПЕЧЕНИ ПРИ 
МУКОВИСЦИДОЗЕ:

a)	 �для оценки уровня фиброза печени рекомендовано проведение 
УЗИ органов брюшной полости с допплерографией

b)	 �для оценки уровня фиброза печени рекомендовано проведение 
МРТ печени

c)	 �для оценки степени фиброза по шкале METAVIR рекомендовано 
проведение фиброэластометрии печени

d)	 �для оценки уровня фиброза печени рекомендовано проведение 
УЗИ органов брюшной полости
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15. �В КАКИХ СЛУЧАЯХ ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ НЕОБХОДИМО 
ПРОВЕДЕНИЕ ТРАХЕОБРОНХОСКОПИИ:

a)	 �трахеобронхоскопия используется при муковисцидозе 1 раз в год 
для санации бронхиального дерева

b)	 �трахеобронхоскопия редко используется при муковисцидозе 
и только по строгим показаниям. Чаще всего с целью расправить 
ателектаз доли (при неэффективности консервативной терапии)

c)	 �трахеобронхоскопия используется при муковисцидозе при каждой 
госпитализации для санации бронхиального дерева и более точ-
ной микробиологической диагностики

d)	 трахеобронхоскопия не используется при муковисцидозе
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РАЗДЕЛ 4 

МЕТОДЫ ЛЕЧЕНИЯ 
МУКОВИСЦИДОЗА

  �КАКИЕ ЦЕЛИ ЛЕЧЕНИЯ МУКОВИСЦИДОЗА?

Основные цели лечения пациентов с муковисцидозом  — обеспече-
ние максимально высокого качества жизни и профилактика осложнений. 
Для этого необходимо предупреждать и лечить обострения хронического 
инфекционно-воспалительного процесса в бронхолегочной системе, а также 
обеспечить нормальную работу желудочно-кишечного тракта, медикамен-
тозно компенсировать недостаточность функции поджелудочной железы, 
чтобы ребенок рос и развивался согласно физиологическим нормам. 

Необходимо также обеспечить профилактику и лечение таких 
осложнений, как синдром псевдо-Барттера, мекониевый илеус, муко-
висцидоз-связанный сахарный диабет, цирроз печени, желчнокаменная 
болезнь, полипозный риносинусит, белково-энергетическая недостаточ-
ность, кровохаркание, легочные кровотечения, кровотечения из вари-
козно расширенных вен пищевода и верхней трети желудка и др.

  �НУЖНО ЛИ НАЧИНАТЬ ЛЕЧЕНИЕ, ЕСЛИ КЛИНИЧЕСКИХ 
ПРОЯВЛЕНИЙ БОЛЕЗНИ НЕТ, А ДИАГНОЗ ПОДТВЕРЖДЕН ПОСЛЕ 
ПОЛОЖИТЕЛЬНОГО НЕОНАТАЛЬНОГО СКРИНИНГА?

После введения обязательного неонатального скрининга на муко-
висцидоз часто наблюдаются ситуации, когда на момент постановки 
диагноза в возрасте 2–3 месяцев ребенок еще может не иметь ярких 
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клинических проявлений муковисцидоза. Тогда таким пациентам обя-
зательно необходимы регулярное наблюдение педиатра и специали-
ста по муковисцидозу (в специальном центре муковисцидоза по месту 
жительства), регулярный контроль всех анализов. Одновременно на этом 
этапе наблюдения заранее показано обучение родителей и членов семьи 
навыкам ухода за ребенком (особенности питания, обучение занятиям 
кинезитерапии, проведение ингаляционной, муколитической терапии), 
так как нарушение эвакуации вязкой мокроты на первых этапах может 
не сопровождаться кашлем в связи с недостаточно развитым кашлевым 
рефлексом у маленьких детей.

  �КАКОЕ ЛЕЧЕНИЕ НЕОБХОДИМО ПАЦИЕНТУ 
С МУКОВИСЦИДОЗОМ?

Лечение муковисцидоза должно быть комплексным. Оно состоит из 
двух частей — медикаментозной и немедикаментозной.

  �Диета и панкреатические ферменты (заместительная терапия 
недостаточности функции поджелудочной железы). 

  �Муколитическая терапия — для разжижения вязкой мокроты. 
  �Антибактериальная терапия  — купирование и профилактика 

бактериального обострения в бронхолегочной системе. 
  �Кинезитерапия и лечебная физкультура, спортивная актив-

ность  — поддерживать легкие в «чистом» состоянии, развивать 
дыхательные мышцы, вести активный образ жизни. 

  �Витаминотерапия — дотация жирорастворимых витаминов А, D, 
Е и К. 

  �Терапия осложнений. 
  �Таргетная терапия  — патогенетическая терапия муковисцидоза 

для восстановления работы хлорного канала.

  �КАКАЯ МУКОЛИТИЧЕСКАЯ ТЕРАПИЯ ПРОВОДИТСЯ ПАЦИЕНТАМ 
С МУКОВИСЦИДОЗОМ?

Муколитическая терапия важна в связи с тем, что при муковисци-
дозе вязкая мокрота плохо выводится из легких самостоятельно, застой 
мокроты приводит к инфицированию бактериями и развитию обостре-
ний в бронхолегочной системе. Муколитическая терапия показана всем 
пациентам с муковисцидозом с целью уменьшения вязкости мокроты 
и облегчения ее эвакуации. Муколитики предпочтительно использовать 
ингаляционно. После применения муколитиков обязательно проводить 
кинезитерапию для эвакуации мокроты. Перед сеансом кинезитерапии, 
особенно при наличии бронхообструкции, рекомендуется сначала про-
вести ингаляцию бронхолитика, а потом муколитика.
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В клинической практике для муколитической терапии исполь-
зуются: 

  �дорназа альфа  — препарат, разработанный специально для 
пациентов с муковисцидозом, который разрывает водородные 
связи молекул ДНК в мокроте и эффективно разжижает ее на 
длительный срок. Препарат относится к группе так называе-
мых ферментных (протеолитических) муколитиков, что позво-
ляет использовать его в составе базисной терапии в постоянном 
режиме с момента постановки диагноза. Следует отметить, что из 
муколитиков протеолитического ферментного происхождения, 
разрешенных на сегодняшний день для лечения муковисцидоза, 
можно использовать только дорназу альфа. Препарат обычно 
применяется 1 раз в день, при наличии полипов в придаточных 
пазухах носа или тяжелом течении заболевания — 2 раза в день;

  �маннитол в форме порошка, который содержится в капсуле, для 
ингаляций показан с 6  лет. Препарат улучшает мукоцилиарный 
клиренс и способствует гидратации слизи. При вдыхании манни-
тола создается осмотический градиент, который облегчает движе-
ние воды в просвет дыхательных путей, увеличивая тем самым 
объем жидкости на поверхности дыхательных путей и улучшая 
выведение слизи. Маннитол применяется через специальный 
ингалятор, что значительно быстрее, чем обычные ингаляции, 
поэтому маннитол особенно любят подростки, которые устали от 
длительной постоянной ингаляционной терапии. Перед назначе-
нием данного препарата проводится специальный тест с манни-
толом на его переносимость; 

  �7% гипертонический раствор натрия хлорида (повареной соли, 
преимущественно с добавлением 0,1% натрия гиалуроната) обла-
дает быстрым муколитическим эффектом и относится к базис-
ной муколитической терапии; применяется 2  раза в день через 
компрессионный небулайзер. У маленьких детей или при плохой 
переносимости 7% раствора применяют 3% гипертонический 
раствор с гиалуроновой кислотой 0,01%.

Маннитол и гипертонический раствор можно комбинировать с дор-
назой альфа. 

  �ПОЧЕМУ МУКОЛИТИЧЕСКИЕ ПРЕПАРАТЫ НЕЛЬЗЯ ПРИМЕНЯТЬ 
ПОЗДНО ВЕЧЕРОМ И ПЕРЕД СНОМ?

Муколитическую терапию рекомендуют проводить не позднее чем 
в 16–18 часов, чтобы до сна успеть провести кинезитерапию и эвакуацию 
всей разжиженной мокроты. Муколитическая терапия поздно вечером 
может вызвать усиление кашля ночью, вызвать застой мокроты в брон-
холегочной системе. 
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  �КОГДА И КАКАЯ БРОНХОЛИТИЧЕСКАЯ ТЕРАПИЯ ПОКАЗАНА 
ПАЦИЕНТАМ С МУКОВИСЦИДОЗОМ?

Бронхолитическая терапия показана только тем пациентам с муко-
висцидозом, у кого наблюдается обратимая или частично обратимая 
бронхиальная обструкция, когда при проведении ФВД прирост уровня 
ОФВ1 после ингаляции бронхолитика составляет >15%. Бронхолитики 
назначаются с целью стабилизации дыхательных путей, улучшения эва-
куации мокроты; их следует применять перед ингаляцией антибактери-
альных препаратов, гипертонического раствора натрия хлорида, перед 
кинезитерапией и спортивными занятиями. 

Пациентам с муковисцидозом чаще всего назначают комбиниро-
ванные бронхолитические препараты следующих групп: селективные 
β2-адреномиметики, адренергические средства в комбинации с антихо-
линергическими или антихолинергическими средствами. 

  �КОГДА ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ НАЗНАЧАЮТ 
АНТИБАКТЕРИАЛЬНУЮ ТЕРАПИЮ?

Антибактериальная терапия является важной частью комплексной 
терапии при муковисцидозе, назначается планово или при бронхолегоч-
ном обострении, а также при выявлении новых патогенных возбудителей 
в мокроте. 

Плановые курсы назначаются не при всех выявленных микроор-
ганизмах. Выявление грамположительных микроорганизмов, таких как 
S. aureus, обычно не требует плановых курсов антибактериальной тера-
пии (только при обострении). При выявлении P. aeruginosa, Achromobacter 
xylosoxidans, B. cepacia и ряда других грамотрицательных микроорганиз-
мов рекомендованы плановые курсы антибактериальной терапии в виде 
ингаляций через небулайзер и/или совместно с таблетированными фор-
мами, или внутривенно. 

При выборе антибиотика для проведения антибактериальной тера-
пии обычно ориентируются на чувствительность микроорганизмов 
к антибактериальным препаратам, указанную в микробиологических 
посевах мокроты. Надо иметь в виду, что лабораторное определение чув-
ствительности не всегда полностью совпадает с клиническим ответом на 
проводимую терапию. 

  �КАК ПРОВОДИТСЯ ОЦЕНКА ЭФФЕКТИВНОСТИ 
АНТИБАКТЕРИАЛЬНОЙ ТЕРАПИИ ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ?

Оценка эффективности антибактериальной терапии при муковис-
цидозе проводится по субъективным (клинические признаки — купиро-
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вание лихорадки, уменьшение респираторных симптомов) и объективным 
(лабораторные данные  — уровни лейкоцитоза, СРБ, прокальцитонина) 
критериям, а также по данным микробиологического исследования (эра-
дикация возбудителя, снижение концентрации возбудителя в колонии). 

  �КАКИЕ ДОЗИРОВКИ ИСПОЛЬЗУЮТСЯ ПРИ 
АНТИБАКТЕРИАЛЬНОЙ ТЕРАПИИ ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ?

Антибактериальные препараты пациентам с муковисцидозом 
назначаются в максимальных возрастных дозировках или более высоких, 
рекомендуемых для пациентов с муковисцидозом, длительным курсом. 
Часто антибиотики применяются off-label (вне инструкции). 

  �КАКИЕ АНТИБАКТЕРИАЛЬНЫЕ ПРЕПАРАТЫ ИСПОЛЬЗУЮТ ПРИ 
МУКОВИСЦИДОЗЕ ПРИ ПЕРВИЧНОМ ВЫСЕВЕ ВОЗБУДИТЕЛЯ, ПРИ 
ОБОСТРЕНИИ И В КАЧЕСТВЕ ПОСТОЯННОЙ ТЕРАПИИ?

Антибактериальные препараты, используемые при муковисцидозе 
(первичный высев возбудителя, обострение и в качестве постоянной 
терапии), приведены в табл. 6. 

Таблица 6. 
Антибактериальные препараты при муковисцидозе  
(адаптировано из клинических рекомендаций)

Патогенный 
возбудитель

Антибактериальная терапия
Первичный 

высев Обострение Постоянная 
терапия

Метицил – 
линчув-
стви –
тельный 
S. aureus 
(MSSA) 

Эрадикацион-
ная терапия 
не проводится

1–2 препарата:
амоксициллин + клавулано-
вая кислота (внутрь и в / в), 
оксациллин (в / в), цефалек-
син (внутрь), цефазолин 
(в / в), цефуроксим (внутрь 
и в / в); цефтриаксон, цефе-
пим (в / в); азитромицин, 
кларитромицин, джозами-
цин, доксициклин (внутрь); 
клиндамицин, ко-тримокса-
зол (внутрь и в / в); тиамфе-
никола глицинат ацетилци-
стеинат (ингаляционно) 

Не проводится
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H. influenzae
Эрадикацион-
ная терапия 
не проводится

1–2 препарата:
амоксициллин (внутрь); 
амоксициллин + клавула-
новая кислота, цефуроксим 
(внутрь и в / в); цефиксим 
(внутрь); цефтриаксон, 
цефотаксим, цефепим (в / в); 
доксициклин (внутрь); 
тиамфеникола глицинат 
ацетилцистеинат (ингаля-
ционно) 

Не проводится

MRSA (ме-
тициллинре-
зистентный 
стафило-
кокк) 

Вне обостре-
ния: 2 а /б 
препарата per 
os (1–3 мес): 
рифампицин 
с фузидовой 
кислотой 
или сульфа-
метоксазол + 
триметоприм.
При обостре-
нии: линезо-
лид или тей-
копланин 
(в / в или per os 
2 нед) 

2 препарата:
рифампицин (внутрь, в мо-
нотерпии не назначают),  
ко-тримоксазол (внутрь 
и в / в), фузидовая кислота 
(внутрь), клиндамицин 
(внутрь и в / в), доксициклин 
(внутрь), тигециклин (в / в), 
линезолид (внутрь и в / в); 
ванкомицин, тейкопланин, 
цефтаролина фосамил, те-
лаванцин (в / в); ванкомицин 
(формы для инъекционного 
применения) off -label (инга-
ляционно) 

У пациентов 
с частыми 
обострениями 
при хрониче-
ском инфици-
ровании MRSA 
возможно 
использование 
ингаляций 
ванкомицина 
в непрерывном 
режиме

P. aeruginosa

Ингаляции 
тобрамицина 
без / в сочета-
нии с ципро-
флоксацином
или инга-
ляционно 
колистиме-
тат натрия 
в сочетании 
с ципрофлок-
сацином

2–3 препарата:
амикацин, гентамицин (в / в); 
ципрофлоксацин, левофлок-
сацин (внутрь и в / в); цеф-
тазидим, цефепим, цефепим 
+ сульбактам, цефтазидим 
+ авибактам, цефтолозан + 
тазобактам, пиперациллин 
+ тазобактам, цефоперазон 
+ сульбактам, азтреонам, 
имипенем + циластатин, 
меропенем, дорипенем, фос-
фомицин (в / в); тобрамицин, 
колистиметат натрия (инга-
ляционно) 

Тобрамицин 
и / или колисти-
метат натрия 
(ингаляцион-
но) длительно. 
У тяжелых па-
циентов курсы 
в / в а /б терапии 
1 раз в 3 мес 
по 2–3 нед
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B. cepacia 
complex

Комбинации 
из 3 препара-
тов, курсом 
от 3 нед 
и более; ком-
бинировать 
в / в и инга-
ляционный 
и / или перо-
ральный путь 
введения а /б 
препаратов

3 препарата:
Цефтазидим + авибактам 
(в / в); цефтазидим (ингаля-
ционно, в / в); цефтазидим, 
меропенем, дорипенем, пи-
перациллин + тазобактам, 
азтреонам (в / в); ко-три-
моксазол, ципрофлоксацин, 
левофлоксацин, хлорам-
феникол (внутрь и в / в); 
миноциклин, доксициклин 
(внутрь); тиамфеникола 
глицинат ацетилцистеинат 
(ингаляционно) 

Эффективна 
длительная 
(3–12 нед) 
терапия перо-
ральными пре-
паратами суль-
фаметоксазол 
+ триметоприм 
и / или доксици-
клин и / или хло-
рамфеникол 
(на фоне в / в те-
рапии или после 
нее). Для детей 
старше 12 лет 
и взрослых 
рекомендовано 
ингаляционное 
применение 
тобрамицина 
(в виде раство-
ра или капсул 
с порошком 
для ингаляций), 
меропенема 
и цефтазидима, 
предназначен-
ных для в / в ис-
пользования

Achromo- 
bacter spp.

При первич-
ном высеве 
и обострении 
в / в комби-
нация двух 
а /б различ-
ных классов 
(14–21 день) 

Цефтазидим, меропенем 
(форма для инъекций ин-
галяционно); цефтазидим, 
меропенем, пиперациллин + 
тазобактам, цефоперазон + 
сульбактам, имипенем + ци-
ластатин (в / в); ко-тримаксо-
зол, хлорамфеникол (внутрь 
и в / в); тиамфеникола глици-
нат ацетилцистеинат, коли-
стиметат натрия, имипенем 
+ циластатин, тобрамицин 
(ингаляционно) 

Длительно инга-
ляции: колисти-
метат натрия, 
меропенем, 
цефтазидим, 
тобрамицин

Примечание. в/в — внутривенно; а/б — антибиотик, антибактериальный. 
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  �КАКИЕ ОСОБЕННОСТИ АНТИБАКТЕРИАЛЬНОЙ ТЕРАПИИ ПРИ 
ВЫСЕВЕ PSEUDOMONAS AERUGINOSA ?

При высеве P. aeruginosa пациентам с муковисцидозом назначают 
одновременно 2–3 антибактериальных препарата из разных групп 
с целью эрадикации и предотвращения развития устойчивости сине
гнойной палочки. Чаще всего назначают комбинации аминогликозидов 
с цефалоспоринами III–IV поколения. В отличие от высева грамположи-
тельной флоры, при высеве P. aeruginosa доказана необходимость прове-
дения профилактических курсов антибактериальной терапии (при хро-
ническом инфицировании). Такие профилактические курсы в составе 
комплексного лечения увеличивают продолжительность жизни  
пациентов. 

При хронической синегнойной инфекции, частых обострениях 
инфекционно-воспалительного процесса в бронхолегочной системе про-
должительность курсов антибактериальной терапии увеличивают до 
3 недель и более, курсы проводятся чаще, между курсами внутривенной 
терапии применяют ципрофлоксацин в таблетках и обязательно ингаля-
ционную терапию на постоянной основе.

Для терапии первичного высева P.  aeruginosa, а также терапии 
интермиттирующей и хронической синегнойной инфекции применяют 
ингаляции тобрамицина в виде раствора 300  мг 2  раза в день, а также 
раствор ингаляционного колистиметата натрия 1 млн ЕД (80 мг) 2 раза 
в день у детей младше 8–10 лет, 2 млн ЕД (160 мг) 2 раза в день у пациен-
тов в возрасте 8–10 лет и старше. 

  �КАКИЕ ОСОБЕННОСТИ АНТИБАКТЕРИАЛЬНОЙ ТЕРАПИИ ПРИ 
ВЫСЕВЕ BURKHOLDERIA CEPACIA COMPLEX ?

B.  cepacia complex относится к одним из опасных и вирулентных 
инфекций при муковисцидозе, поэтому при ее обнаружении рекоменду-
ется немедленная антибактериальная терапия. По данным ряда исследо-
ваний, инфицирование пациентов с муковисцидозом B.  cepacia complex 
достоверно ухудшает клиническое состояние пациента и прогноз. При-
менение ранней агрессивной антибактериальной терапии (еще до фор-
мирования хронической инфекции) способствует в ряде случаев успеш-
ной эрадикации B. cepacia. 

При первичном высеве B. cepacia и при лечении обострений назна-
чают комбинации из трех препаратов курсом от 3 недель и более, также 
рекомендовано комбинировать антибактериальные препараты с разными 
путями введения (внутривенный, ингаляционный и/или пероральный).

При высеве B.  cepacia у пациента с муковисцидозом необходимы 
строгий контроль распространения инфекции, разделение потоков паци-
ентов, гигиенические меры.
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  �ПОЧЕМУ ПРИ ВЫСЕВЕ ACHROMOBACTER SPP. 
АНТИБАКТЕРИАЛЬНАЯ ТЕРАПИЯ ЧАСТО ОКАЗЫВАЕТСЯ 
НЕЭФФЕКТИВНОЙ?

Как и при высеве других микроорганизмов, при высеве Achromobacter 
spp. антибактериальная терапия назначается в соответствии с чувстви-
тельностью микроорганизма. Однако Achromobacter spp. часто характери-
зуется мультирезистентностью и способностью формировать биофильм, 
поэтому часто при хронической инфекции бывают сложности с антибак-
териальной терапией. 

При повторном высеве Achromobacter spp. увеличивается продук-
ция специфических преципитирующих антител, что приводит к более 
быстрому падению легочной функции (сопоставимо с ухудшением легоч-
ной функции при хронической синегнойной инфекции). 

  �КАК ДИАГНОСТИРОВАТЬ МИКОБАКТЕРИОЗ И ПРИМЕНЯТЬ 
АНТИБАКТЕРИАЛЬНУЮ ТЕРАПИЮ У ПАЦИЕНТА 
С МУКОВИСЦИДОЗОМ?

Для диагностики используют мазок на наличие кислотоустойчивых 
бактерий в мокроте, наличие роста нетуберкулезных микобактерий или 
микобактерий туберкулеза на питательных средах. Для постановки диа-
гноза необходимо подтверждение одного и того же вида микобактерий 
как минимум из двух образцов. Кроме того, для назначения адекватной 
терапии, для выбора правильного антибиотика проводится тест на лекар-
ственную чувствительность нетуберкулезных микобактерий. 

  �КАКОВЫ ОСНОВНЫЕ ПРИНЦИПЫ ТЕРАПИИ ПОРАЖЕНИЯ 
ЛЕГКИХ, ВЫЗВАННЫХ ГРИБАМИ РОДА ASPERGILLUS, У ПАЦИЕНТА 
С МУКОВИСЦИДОЗОМ?

В зависимости от состояния иммунной системы пациента грибы 
рода Aspergillus могут вызывать аллергический бронхолегочный аспер-
гиллез, хронический аспергиллез легких или инвазивный аспергил-
лез. При аллергическом бронхолегочном аспергиллезе и хроническом 
аспергиллезе легких рекомендовано применение антимикотических 
препаратов. При аллергическом бронхолегочном аспергиллезе реко-
мендовано также применение кортикостероидов для системного воз-
действия и антимикотических средств группы триазолов (вориконазол 
и итраконазол).

С самого начала лечения аллергического бронхолегочного аспер-
гиллеза необходим мониторинг с клинической оценкой, уровнем общего 
IgE в сыворотке, спирометрией (исследование неспровоцированных 
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объемов и потоков) и рентгенографией грудной клетки (рентгенография 
легких). Во время лечения концентрацию общего IgE в сыворотке следует 
измерять каждые 6–8 недель.

В период ремиссии мониторинг общего IgE в сыворотке следует 
проводить каждые 3  месяца в течение первого года, а затем каждые 
6 месяцев. 

Измерение Aspergillus-специфических IgE и IgG (определение анти-
тел к грибам рода Aspergillus в крови) во время лечения нецелесообразно, 
поскольку их уровни не коррелируют со снижением общего сывороточ-
ного IgE или клинических/рентгенологических проявлений.

  �КОГДА НУЖНО НАЧИНАТЬ ТЕРАПИЮ ВНЕШНЕСЕКРЕТОРНОЙ 
НЕДОСТАТОЧНОСТИ ПОДЖЕЛУДОЧНОЙ ЖЕЛЕЗЫ?

Заместительную терапию панкреатическими ферментами (панк-
реатин) начинают пациентам с муковисцидозом любого возраста, даже 
новорожденным, при наличии клинических проявлений (отсутствие 
прибавки в весе, боли в животе), нейтрального жира в стуле, при низкой 
концентрации панкреатической эластазы-1 в кале (<200 мкг/г). 

  �КАКИЕ ПОКАЗАТЕЛИ НУЖНО КОНТРОЛИРОВАТЬ ПРИ 
ПРОВЕДЕНИИ ЗАМЕСТИТЕЛЬНОЙ ФЕРМЕНТОТЕРАПИИ?

Успешность терпии и адекватность дозировки панкреатических 
ферментов оценивается по коррекции клинических проявлений (частота 
и характер стула), уменьшению или исчезновению нейтрального жира 
в стуле. Оцениваются также физический статус ребенка с муковисцидо-
зом и ежемесячная прибавка в весе и росте. 

  �КАК ПОДОБРАТЬ ДОЗУ ПАНКРЕАТИЧЕСКИХ  
ФЕРМЕНТОВ?

Дозировку панкреатина подбирают эмпирически, индивидуально. 
Начинают с небольшой дозы и постепенно повышают до исчезнове-
ния симптомов стеатореи. Средняя доза у большинства пациентов  — 
10  000  ЕД по липазе на 1  кг массы тела, максимальная дозировка  — до 
20  000  ЕД. Сильное превышение необходимой дозы ферментов может 
привести к запорам.

При повышенной кислотности желудочного сока снижается эффек-
тивность панкреатических ферментов, поэтому дополнительно назнача-
ются препараты, снижающие кислотность желудочного сока (фамотидин, 
ранитидин, омепразол, эзомепразол).
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  �ЧЕМ ОТЛИЧАЕТСЯ ЛЕЧЕНИЕ 
МУКОВИСЦИДОЗАССОЦИИРОВАННОГО САХАРНОГО ДИАБЕТА 
ОТ ЛЕЧЕНИЯ ОБЫЧНОГО САХАРНОГО ДИАБЕТА?

В целом лечение пациентов с муковисцидозом, осложненным 
сахарным диабетом, должно проводиться по стандартам помощи детям 
с сахарным диабетом. Обязательны обучение пациента и его семьи, инсу-
линотерапия; важную роль играют аэробная нагрузка, соблюдение реко-
мендаций по питанию. Важно максимально уменьшать количество рафи-
нированных углеводов и добавлять продукты с пищевыми волокнами, 
равномерно распределять углеводы в течение суток. 

В межприступный период пациентам с муковисцидозом реко-
мендуется принимать инсулины, а не пероральные гипогликемиче-
скые препараты. Во время обострений легочного процесса необходимо 
чаще проверять уровень глюкозы в крови (3–6 раз в день), так как на 
фоне воспаления уровень глюкозы может повышаться. В период обо-
стрения нужно увеличить дозу инсулина (как болюсного, так и базис-
ного). 

  �КАКИЕ ПРЕПАРАТЫ ИСПОЛЬЗУЮТ ДЛЯ ПРОФИЛАКТИКИ 
И ТЕРАПИИ ПОРАЖЕНИЙ ПЕЧЕНИ ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ?

На данный момент времени применение препаратов урсодезокси-
холиевой кислоты для профилактики поражений печени при муковисци-
дозе является, с точки зрения доказательной медицины, дискуссионным. 
Однако на практике препараты урсодезоксихолиевой кислоты на сегод-
няшний день  — основное средство профилактики поражений печени 
и лечения уже имеющейся патологии гепатобилиарной системы у паци-
ентов с муковисцидозом. Капсулы урсодезоксихолиевой кислоты разре-
шены с 3 лет, но на практике дети и дольше могут принимать суспензию 
(разрешена с рождения), так как не всегда могут проглотить капсулу. 
Дозировка препарата составляет 20–30 мг/кг в сутки. Оценка состояния 
гепатобилиарной системы и эффективности лечения проводится по дан-
ным УЗИ и фиброэластометрии. 

  �КАКАЯ ТЕРАПИЯ НЕОБХОДИМА ПРИ ХРОНИЧЕСКОМ 
РИНОСИНУСИТЕ ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ?

Для эффективной терапии хронического риносинусита при муко-
висцидозе рекомендуется промывание полости носа регулярно 2  раза 
в день (при необходимости  — чаще). Для промывания используются 
назальный душ или другие приспособления. Промывание проводится 
изотоническими (0,9%) или гипертоническими солевыми растворами 
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(3%). Если необходимо проведение ингаляционной терапии, то она про-
водится после промывания.

При наличии полипозных разрастаний в полости носа необходима 
консультация хирурга для решения вопроса о целесообразности хирур-
гического вмешательства. Но не менее важным является ингаляционная 
терапия (кортикостероидами в виде назального спрея и дорназой альфа 
при помощи компрессионного небулайзера с пульсирующей подачей 
аэрозоля). 

  �КАКИЕ ИССЛЕДОВАНИЯ НУЖНО ПРОВЕСТИ ПЕРЕД 
НАЗНАЧЕНИЕМ ПАТОГЕНЕТИЧЕСКОЙ ТЕРАПИИ?

При назначении патогенетической терапии необходимо провести 
полное генетическое исследование с определением обеих мутаций в гене 
МВТР. При назначении препарата лумакафтор + ивакафтор рекоменду-
ется дополнительно провести анализ для исключения гемизиготности 
по мутации F508del. Рекомендуется также исключить носительство вари-
анта L467F в составе комплексного аллеля с мутацией F508del, который 
обусловливает резистентность к терапии. 

При редких мутациях гена МВТР с целью оценки возможности про-
ведения патогенетической терапии рекомендуется форсколиновый тест 
на кишечных органоидах.

  �КАКАЯ ПАТОГЕНЕТИЧЕСКАЯ ТЕРАПИЯ МУКОВИСЦИДОЗА 
СУЩЕСТВУЕТ НА ДАННЫЙ МОМЕНТ?

В настоящее время проводятся активные исследования и поиск 
оптимальных вариантов патогенетической терапии для пациентов 
с муковисцидозом с разными мутациями. 

В Российской Федерации у пациентов, гомозиготных по мутации 
F508del, без патологического варианта L467F, c возраста 2 лет применя-
ется комбинированный препарат ивакафтор (потенциатор белка МВТР) + 
лумакафтор (корректор белка МВТР). Препарат разрешен с 2 лет в форме 
саше, с 5  лет  — в форме капсул; дозировка подбирается в зависимости 
от веса ребенка. В результате применения препарата повышается коли-
чество активного белка на поверхности клеток желез внешней секреции, 
снижается частота обострений у пациентов, повышается легочная функ-
ция, ребенок легче набирает вес, замедляется прогрессирование муковис-
цидоза. Для того чтобы оценить эффективность и безопасность лечения, 
необходимо контролировать клинические проявления, ФВД, массу тела, 
уровень потовой пробы, печеночные ферменты. 

При неэффективности данного препарата рассматривается вопрос 
о переходе на терапию препаратами элексакафтор  + тезакафтор  + ива-
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кафтор и ивакафтор, который применяется также при других мутациях. 
Препарат в Российской Федерации разрешен с 6 лет и уже показал хоро-
шую эффективность, проходят исследования по его применению у детей 
более младшего возраста.

Показанием для назначения данного препарата является наличие 
в генотипе хотя бы одной мутации F508del или хотя бы одного из 177 
патогенных вариантов гена CFTR, который реагирует на лечение пре-
паратами элексакафтор + тезакафтор + ивакафтор и ивакафтор. Однако 
данные препараты применяются относительно недавно и необходимы 
дальнейшие исследования для определения их эффективностии и безо-
пасности в отдаленном периоде при длительном применении.  

  �В КАКИХ СЛУЧАЯХ И КАК ДЛЯ ТЕРАПИИ МУКОВИСЦИДОЗА 
ИСПОЛЬЗУЮТСЯ КОРТИКОСТЕРОИДЫ?

При тяжелом течении муковисцидоза возможно назначение систем-
ных глюкокортикоидов для стабилизации пациента, улучшения его пока-
зателей (преднизолон по 0,3–0,5 мг/кг массы тела пациента в сутки альтер-
нирующим курсом). Показаниями к рассмотрению вопроса о назначении 
кортикостероидов являются:

  �тяжелое течение, частые обострения и выраженная дыхательная 
недостаточность;

  �длительный воспалительный процесс и образование ателектазов 
в легких;

  �выраженный, стойкий обструктивный синдром (при неэффек-
тивности β2-агонистов);

  �аллергический бронхолегочный аспергиллез.

  �КАКИМ ПАЦИЕНТАМ И С КАКОГО ВОЗРАСТА РЕКОМЕНДОВАНО 
ПРОВЕДЕНИЕ КИНЕЗИТЕРАПИИ?

Кинезитерапия показана всем больным муковисцидозом с рожде-
ния. Методы и программы кинезитерапии должны подбираться индиви-
дуально каждому пациенту в зависимости от возраста, состояния паци-
ента и особенностей его бронхолегочной системы. Для новорожденных 
детей применяют более пассивные методы (перкуссия, компрессия груд-
ной клетки), с возрастом начинают применять более активные методы.

Кинезитерапия позволяет дренировать бронхиальное дерево и под-
держивать бронхолегочную систему в максимально функциональном 
состоянии. При помощи медикаментозной терапии можно улучшить 
реологические свойства мокроты, но удалять ее необходимо при помощи 
лечебной фикультуры, различных методик дренирования бронхиального 
дерева (с использованием специальных аппаратов или без них). 
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  �КАКИЕ ОСНОВНЫЕ МЕТОДИКИ КИНЕЗИТЕРАПИИ 
ИСПОЛЬЗУЮТСЯ ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ?

Основные методы, используемые в кинезитерапии у детей с муко-
висцидозом: 

  �постуральный дренаж;
  �активный цикл дыхания;
  �перкуссионный массаж;
  �аутогенный дренаж;
  �кинезитерапия при помощи дыхательных тренажеров;
  �аппаратные методы кинезитерапии.

Существуют различные приборы, способствующие очистке дыха-
тельных путей: маски и различные системы/дыхательные тренажеры, 
создающие положительное давление на выдохе; система очистки дыха-
тельных путей, создающая высокочастотную осцилляцию грудной клетки 
(рис. 24); аппарат для интрапульмональной перкуссии легких; откашли-
ватели (инсуффляторы-аспираторы) и др. Однако стоит отметить, что 
аппараты не отменяют и не заменяют работу кинезитерапевта, а также 
личную работу и тренировки самого пациента. Это хорошее дополне-
ние к другим методам кинезитерапии, но подбирать аппарат и режимы 
нужно индивидуально. 

Рис. 24. �Система очистки дыхательных путей, создающая высокочастотную осцилляцию 
грудной клетки.  
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  �КАКИМИ ВИДАМИ СПОРТА МОЖНО ЗАНИМАТЬСЯ ДЕТЯМ 
С МУКОВИСЦИДОЗОМ?

Детям и взрослым с муковисцидозом рекомендованы в первую оче-
редь занятия лечебной физкультурой для улучшения эвакуации мокроты, 
укрепления дыхательной мускулатуры и улучшения общего эмоциональ-
ного состояния пациента. В процессе занятий хорошо тренируется дыха-
тельная мускулатура, формируется правильное дыхание и улучшается 
вентиляция легких. 

Детям с муковисцидозом можно и нужно заниматься динамиче-
скими видами спорта (без перегрузок, нагрузка средней интенсивно-
сти), аэробными видами спорта. Положительно на состояние ребенка 
с муковисцидозом влияет также пребывание на свежем воздухе. Реше-
ние о возможности занятий тем или иным видом спорта принимает 
лечащий врач в зависимости от предполагаемых нагрузок и тяжести 
состояния пациента. 

Не рекомендуется заниматься травмоопасными видами спорта 
(спортивная гимнастика, акробатика, хоккей и т.д.), так как при полу-
чении травмы возможно длительное восстановление, которое отрица-
тельно сказывается на дренажной функции легких. Не рекомендуются 
также анаэробные виды спорта.

  �МОЖНО ЛИ ДЕТЯМ С МУКОВИСЦИДОЗОМ ЗАНИМАТЬСЯ 
ПЛАВАНИЕМ В БАССЕЙНЕ, КОННЫМ СПОРТОМ?

При выборе вида спорта для ребенка с муковисцидозом важно 
учитывать не только вид нагрузки и травмоопасность, но и возмож-
ность получения инфекции. Например, несмотря на то, что плавание 
является спортом с хорошей нагрузкой, развивает легочную систему, 
посещение бассейнов и аквапарков детям с муковисцидозом не реко-
мендовано. В таких местах, особенно в душевых кабинках, в усло-
виях высокой влажности повышена вероятность размножения раз-
личных микроорганизмов, например синегнойной палочки. Конный 
спорт также не рекомендован из-за возможности инфицирования на 
конюшне спорами плесневых грибов, которые обитают в сене и опасны 
для пациентов с муковисцидозом.

  �КАКОВЫ ОСНОВНЫЕ ПРИНЦИПЫ ДИЕТОТЕРАПИИ ПРИ 
МУКОВИСЦИДОЗЕ?

Диетотерапия  — важная часть комплексной терапии пациентов 
с муковисцидозом. Нутритивный статус влияет не только на общее 
состояние пациента. Доказана прямая корреляция между показателем 
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индекса массы тела, продолжительностью жизни и функцией бронхоле-
гочной системы. 

Детям с муковисцидозом обычно рекомендуется увеличить суточ-
ный калораж до 120–150% по сравнению с возрастной нормой, при этом 
потребление белка увеличивается примерно на 20%, жиров — на 35–40%. 
Питание должно быть сбалансированным, продукты — качественными. 
Рекомендуется исключить фаст-фуд, жареную пищу, избыток сладостей. 
При несбаланированном, избыточном питании, отсутствии физической 
активности у детей с муковисцидозом при современном уровне лечения 
может наблюдаться ожирение.

  �КАКОЕ ПИТАНИЕ ЯВЛЯЕТСЯ ОПТИМАЛЬНЫМ ДЛЯ 
НОВОРОЖДЕННЫХ И ГРУДНЫХ ДЕТЕЙ С МУКОВИСЦИДОЗОМ?

Идеальное питание для новорожденных детей с муковисцидозом — 
грудное молоко. В исследованиях показано, что дети с муковисцидозом 
на естественном вскармливании имеют лучшие показатели легочной 
функции и более низкое количество обострений. Если ребенок в тяже-
лом состоянии не может высосать необходимый объем грудного молока, 
то предпочтительный вид докорма — сцеженное матринское молоко из 
бутылочки или через назогастральный зонд. В каждое кормление детям 
с панкреатической недостаточностью необходимо принимать препараты 
панкреатина (в виде минимикросфер).

Прикорм вводится в 4–5 месяцев, как и у обычных детей (иногда — 
при низкой прибавке веса — раньше). Прикорм начинают с энергетиче-
ски плотных блюд (каши, сливочное масло, творог, далее овощное и мяс-
ное пюре). Иногда на естественном вскармливании прикорм начинают 
с мяса.

  �ЧТО ТАКОЕ «АГРЕССИВНЫЕ» МЕТОДЫ НУТРИТИВНОЙ 
ПОДДЕРЖКИ ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ?

При массе тела менее 3-го перцентиля, отсутствии прибавки или 
снижении веса в течение полугода, массе тела менее 25-го перцентиля 
при дополнительном приеме специальных питательных смесей назнача-
юся так называемые агрессивные методы нутритивной поддержки. 

К таким методам относятся:
  �ночная гипералиментация с помощью установленной гастро-

стомы на передней брюшной стенке (рис.  25). Целесообразно 
использовать низкопрофильную баллонную гастростому, так как 
она удобна в применении, незаметна под одеждой (можно зани-
маться спортом, посещать бассейн) и не доставляет пациенту дис-
комфорта;
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  �реже ночная гипералиментация проводится через назогастраль-
ный зонд. Парентеральное питание (полное  — после операций, 
при синдроме короткой кишки, остром панкреатите; частич-
ное — глюкозо-аминокислотные смеси).

Рис. 25. �Низкопрофильная гастростома.  
(Источник: https://gastrostoma.ru/product/nizkoprofilnaya-gastrostomicheskaya-trubka-s-
udlinitelem-dlya-pitaniya).

  �В КАКИХ СЛУЧАЯХ ПАЦИЕНТАМ С МУКОВИСЦИДОЗОМ 
ПОКАЗАНО ХИРУРГИЧЕСКОЕ ЛЕЧЕНИЕ?

При муковисцидозе практически всегда применяются терапев-
тические методы. Даже при распространенных бронхоэктазах и выра-
женном поражении бронхолегочной системы не требуется резекции 
части легкого (обычно это случается до момента постановки диагноза: 
«Муковисцидоз»). Однако редко некоторые состояния все же требуют 
хирургического вмешательства. При выраженном кровохарканьи, неэ-
ффективности консервативного лечения рекомендовано хирургическое 
лечение (эмболизация бронхиальных артерий). При наличии выражен-
ного полипозного процесса в полости носа проводится эндоскопическое 
хирургическое удаление полипов. В случае выраженной дыхательной 
недостаточности или терминальной стадии цирроза печени необходима 
консультация трансплантолога для решения вопроса о необходимости 
и возможности проведения трансплантации печени.

Гастрономическая 
трубка

Эндоскоп

Пищевод

Желудок

Кожа
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  �КАКОВЫ ПОКАЗАНИЯ К ПРОВЕДЕНИЮ ТРАНСПЛАНТАЦИИ ЛЕГКИХ?

Показания к трансплантации легких:
  �хроническая дыхательная недостаточность (PaO2  <60 мм  рт.ст.; 

PaCO2 >50 мм рт.ст.); 
  �длительная неинвазивная вентиляция легких; 
  �легочная гипертензия (систолическое давление легочной артерии 

>35 мм рт.ст. по данным Эхо-КГ); 
  �частые обострения заболевания, требующие стационарного лечения; 
  �прогрессивное снижение показателей ФВД;
  �IV функциональный класс (невозможность любой физической 

нагрузки) по классификации Нью-Йоркской кардиологической 
ассоциации NYHA(New York Heart Association).

При этом результаты трансплантации характеризуются хорошими 
показателями по сравнению с другими заболеваниями (медиана продол-
жительности жизни 11 лет).

  �ВОЗМОЖНЫ ЛИ БЕРЕМЕННОСТЬ И ВЫНАШИВАНИЕ РЕБЕНКА 
ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ; ФЕРТИЛЬНЫ ЛИ ПАЦИЕНТЫ МУЖСКОГО 
ПОЛА С МУКОВИСЦИДОЗОМ?

Пациентки с муковисцидозом могут забеременеть, выносить и родить 
ребенка, однако необходимо помнить, что беременность  — это большая 
нагрузка на организм женщины с муковисцидозом, поэтому необходимы 
консультация врача и тщательная подготовка к беременности. Также сложно 
полноценно проводить базисную терапию муковисцидоза и терапию обо-
стрений во время беременности, чтобы риск для плода был минимальным. 
Подростков необходимо информировать о важности контрацепции.

Больным муковисцидозом мужского пола с наличием азооспер-
мии или криптозооспермии возможно проведение биопсии тестикул 
(с 18-летнего возраста) для получения сперматозоидов и использования 
их для оплодотворения яйцеклетки при помощи вспомогательных репро-
дуктивных технологий (экстракорпоральное оплодотворение, интраци-
топлазматическая инъекция сперматозоида в яйцеклетку).

В паре, где один из родителей болеет муковисцидозом, необходимо 
проведение генетического исследования, по желанию  — пренатальной 
диагностики плода на муковисцидоз. 

  �МОЖНО ЛИ ПРИВИВАТЬ ДЕТЕЙ С МУКОВИСЦИДОЗОМ?

Детям с муковисцидозом рекомендовано проводить прививки согласно 
национальному календарю прививок. Прививки проводятся в период 
ремиссии на фоне проводимой базисной терапии, в стабильном состоянии 
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пациента (вне обострения муковисцидоза). Особое внимание следует уде-
лить прививкам против пневмококковой инфекции, гриппа, гемофильной 
инфекции типа  b, ветряной оспы, менингококковой инфекции, гепатита 
А и В, ротавирусной, респираторно-синцитиальной инфекции.

  �МОЖНО ЛИ ПРОВОДИТЬ ДЕТЯМ С МУКОВИСЦИДОЗОМ 
ТУБЕРКУЛИНОВЫЕ ПРОБЫ?

Пациентам с муковисцидозом рекомендуется ежегодно проводить 
туберкулинодиагностику (пробу Манту или диаскинтест). Пробы реко-
мендуется выполнять вне периода обострения. 

Проведение диагностики на туберкулез обязательно для всех паци-
ентов с муковисцидозом, так как инфицирование микобактериями 
туберкулеза и заболевание туберкулезом значительно ухудшают прогноз 
заболевания, требуют дополнительной длительной терапии. 

  �КАКОВЫ ОСНОВНЫЕ ПРИНЦИПЫ ПРОФИЛАКТИКИ 
ПЕРЕКРЕСТНОЙ ИНФЕКЦИИ ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ?

Профилактика перекрестной инфекции крайне важна при муко-
висцидозе, так как инфицирование определенными микроорганизмами 
может значительно ухудшить прогноз заболевания. В первую очередь 
необходимо, чтобы пациенты не пересекались друг с другом, особенно 
в условиях стационара или поликлиники. Необходимы также соблюде-
ние мер предосторожности медицинскими сотрудниками, использование 
одноразовых перчаток, масок, халатов, обработка фонендоскопа, пульс
оксиметра. Следует правильно утилизировать мокроту пациента, не 
допускать ее попадания в раковину, санузел. Нужно тщательно обраба-
тывать все поверхности в помещении, а также оборудование, которым 
пользуется пациент (небулайзер, дыхательные тренажеры). Незулайзер 
должен обрабатываться ежедневно, после каждого использования. 

  �КАКОВА ПРОДОЛЖИТЕЛЬНОСТЬ ЖИЗНИ ПАЦИЕНТОВ 
С МУКОВИСЦИДОЗОМ?

С улучшением качества медицинской помощи и разработкой 
новых лекарственных препаратов (таргетной терапии) продолжитель-
ность жизни постоянно увеличивается и приближается к продолжи-
тельности жизни обычного человека. Именно поэтому крайне важными  
являются соблюдение всех терапевтических мероприятий, должный уход 
за пациентами и, конечно, разработка новых методов лечения и реабили-
тации пациентов с муковисцидозом.
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ТЕСТОВЫЕ ЗАДАНИЯ К РАЗДЕЛУ 4

1. ЧТО ВХОДИТ В КОМПЛЕКСНУЮ ТЕРАПИЮ МУКОВИСЦИДОЗА:
a)	 �панкреатические ферменты, кинезитерапия, витаминотерапия, 

терапия осложнений, патогенетическая терапия
b)	 �диета, панкреатические ферменты, муколитическая терапия, антибак-

териальная терапия, кинезитерапия, спортивная активность, витами-
нотерапия, симптоматическая терапия, патогенетическая терапия 

c)	 �диета, панкреатические ферменты, муколитическая терапия, анти-
бактериальная терапия, витаминотерапия, терапия осложнений, 
патогенетическая терапия

d)	 �муколитическая терапия, антибактериальная терапия, кинезитера-
пия и лечебная физкультура, спортивная активность, витаминоте-
рапия, терапия осложнений, патогенетическая терапия

2. �КАКИЕ ИССЛЕДОВАНИЯ ПРОВОДЯТ ПЕРЕД НАЗНАЧЕНИЕМ 
ПАТОГЕНЕТИЧЕСКОЙ ТЕРАПИИ:

a)	 �генетическое исследование с определением хотя бы одной мута-
ции в гене МВТР. При назначении препарата лумакафтор + ивакаф-
тор рекомендуется дополнительно провести анализ для исключе-
ния гемизиготности по мутации F508del и исключить носительство 
варианта L467F в составе комплексного аллеля

b)	 �при назначении препарата лумакафтор  + ивакафтор рекоменду-
ется провести анализ для исключения гемизиготности по мутации 
F508del и исключить носительство варианта L467F в составе ком-
плексного аллеля

c)	 �полное генетическое исследование у пациента с муковисцидозом 
и его родителей с определением обеих мутаций в гене МВТР. При 
назначении препарата лумакафтор  + ивакафтор рекомендуется 
дополнительно провести анализ для исключения гемизиготности 
по мутации F508del и исключить носительство варианта L467F 
в составе комплексного аллеля

d)	 �полное генетическое исследование с определением обеих мута-
ций в гене МВТР. При назначении препарата лумакафтор + ивакаф-
тор рекомендуется дополнительно провести анализ для исключе-
ния гемизиготности по мутации F508del и исключить носительство 
варианта L467F в составе комплексного аллеля

3. �КАКИЕ ПРЕПАРАТЫ ИСПОЛЬЗУЮТСЯ ДЛЯ МУКОЛИТИЧЕСКОЙ 
ТЕРАПИИ ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ:

a)	 �дорназа-альфа, кодеин и гипертонический раствор; препараты 
можно комбинировать
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b)	 �дорназа-альфа, маннитол и гипертонический раствор; препараты 
можно комбинировать

c)	 �дорназа-альфа, маннитол, декстрометорфан и гипертонический 
раствор; препараты можно комбинировать

d)	 �кодеин, амброксола гидрохлорид, маннитол и гипертонический 
раствор; препараты можно комбинировать 

4. �КОГДА ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ ПОКАЗАНА 
АНТИБАКТЕРИАЛЬНАЯ ТЕРАПИЯ:

a)	 �антибактериальная терапия назначается планово или при бронхо-
легочном обострении, также при выявлении новых патогенных воз-
будителей в мокроте

b)	 �антибактериальная терапия назначается при бронхолегочных обо-
стрениях, а также при выявлении новых патогенных возбудителей 
в мокроте

c)	 �антибактериальная терапия при муковисцидозе назначается пла-
ново, на постоянной основе, чтобы не было обострений, а также 
при выявлении новых патогенных возбудителей в мокроте

d)	 �антибактериальная терапия назначается при выявлении новых 
патогенных возбудителей в мокроте

5. �КАКИЕ ДОЗЫ АНТИБИОТИКОВ ИСПОЛЬЗУЮТСЯ ПРИ ЛЕЧЕНИИ 
ПАЦИЕНТОВ С МУКОВИСЦИДОЗОМ:

a)	 �антибактериальные препараты пациентам с муковисцидозом 
назначаются в максимальных возрастных дозировках, длитель-
ным курсом. Часто антибиотики применяются off-label (вне 
инструкции)

b)	 �антибактериальные препараты пациентам с муковисцидозом 
назначаются в дозировках больше, чем в инструкции (для детей 
в дозировке для взрослых). Часто антибиотики применяются off-
label (вне инструкции)

c)	 �антибактериальные препараты пациентам с муковисцидозом 
назначаются в максимальных возрастных дозировках, рекомен
дуемых для пациентов с муковисцидозом, длительным курсом. 
Антибиотики не применяются off-label (вне инструкции)

d)	 �антибактериальные препараты пациентам с муковисцидозом 
назначаются в максимальных возрастных дозировках или более 
высоких, рекомендуемых для пациентов с муковисцидозом, дли-
тельным курсом. Часто антибиотики применяются off-label (вне 
инструкции)
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6. �В КАКИХ СЛУЧАЯХ ЭРАДИКАЦИОННАЯ ТЕРАПИЯ ПРИ ВЫСЕВЕ 
НОВОГО ПАТОГЕНА НЕ ПРОВОДИТСЯ:

a)	 �выявление B. cepacia обычно не требует плановых курсов антибак-
териальной терапии, только при обострении

b)	 �выявление A. xyloxidans обычно не требует плановых курсов анти-
бактериальной терапии, только при обострении

c)	 �выявление грамположительных микроорганизмов, таких как 
S. aureus, обычно не требует плановых курсов антибактериальной 
терапии, только при обострении

d)	 �выявление P. aeruginosa обычно не требует плановых курсов анти-
бактериальной терапии, только при обострении

7. �КАКАЯ ТАКТИКА ТЕРАПИИ ПРИ ВЫСЕВЕ P. AERUGINOSA:
a)	 �при высеве P.  aeruginosa пациентам с муковисцидозом назнача-

ются одновременно 2–3 антибактериальных препарата из разных 
групп с целью эрадикации и предотвращения развития устойчиво-
сти P. aeruginosa

b)	 �при высеве P.  aeruginosa пациентам с муковисцидозом назна
чается длительная ингаляционная терапия (тобрамицин или коли-
стиметат натрия) с целью эрадикации и предотвращения развития 
устойчивости P. aeruginosa

c)	 �при высеве P.  aeruginosa пациентам с муковисцидозом назнача-
ется внутривенная антибактериальная терапия сильнодействую-
щим препаратом с целью эрадикации и предотвращения развития 
устойчивости P. aeruginosa

d)	 �при высеве P. aeruginosa пациентам с муковисцидозом обычно не 
требуются плановые курсы антибактериальной терапии, только 
при обострении

8. �КАКОВЫ ОСОБЕННОСТИ АНТИБАКТЕРИАЛЬНОЙ ТЕРАПИИ ПРИ 
ВЫСЕВЕ B. CEPACIA COMPLEX:

a)	 �при высеве B.  cepacia complex пациентам с муковисцидозом 
обычно не требуются плановые курсы антибактериальной тера-
пии, только при обострении

b)	 �при высеве B.  cepacia complex пациентам с муковисцидозом 
назначается внутривенная антибактериальная терапия сильнодей-
ствующим препаратом с целью эрадикации и предотвращения 
развития устойчивости B. cepacia complex

c)	 �при высеве B.  cepacia complex пациентам с муковисцидозом 
назначается длительная ингаляционная терапия (тобрамицин или 
колистиметат натрия) с целью эрадикации и предотвращения раз-
вития устойчивости B. cepacia complex
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d)	 �при высеве B. cepacia complex пациентам назначается немедлен-
ная агрессивная терапия, комбинации из трех препаратов курсом 
от 3  недель и более, также рекомендовано комбинировать анти-
бактериальные препараты с разными путями введения (внутривен-
ный, ингаляционный и/или пероральный)

9. �КАК ПРОВОДИТЬ ТЕРАПИЮ ПОРАЖЕНИЙ ЛЕГКИХ, ВЫЗВАННЫХ 
ГРИБАМИ РОДА ASPERGILLUS:

a)	 �при аспергиллезе рекомендовано применение антимикотиче-
ских препаратов. Кортикостероиды для системного воздействия 
используются только при выраженном обострении бронхолегоч-
ного процесса

b)	 �при аллергическом бронхолегочном аспергиллезе и хроническом 
аспергиллезе легких рекомендовано применение антимикоти-
ческих препаратов, также при аллергическом бронхолегочном 
аспергиллезе рекомендовано применение кортикостероидов для 
системного воздействия и антимикотических средств группы триа-
золов (вориконазол и итраконазол)

c)	 �при хроническом аспергиллезе легких рекомендовано приме-
нение кортикостероидов для системного воздействия и антими-
котических средств группы триазолов (вориконазол и итракона-
зол)

d)	 �при аллергическом бронхолегочном аспергиллезе и хроническом 
аспергиллезе легких рекомендовано применение только антими-
котических препаратов

10. �КАК ПОДОБРАТЬ ДОЗУ ПАНКРЕАТИЧЕСКИХ ФЕРМЕНТОВ ПРИ 
МУКОВИСЦИДОЗЕ:

a)	 �дозировку панкреатина подбирают эмпирически, индивидуально: 
начинают с небольшой дозы и повышают постепенно до исчезно-
вения симптомов стеатореи

b)	 �дозировку панкреатина высчитывают на основе уровня панкреати-
ческой эластазы-1 в кале

c)	 �дозировку панкреатина назначают в зависимости от количества 
нейтрального жира в стуле

d)	 дозировка панкреатина зависит от возраста ребенка

11. �КАКИЕ ПРЕПАРАТЫ ИСПОЛЬЗУЮТ ДЛЯ ПРОФИЛАКТИКИ 
И ТЕРАПИИ ПОРАЖЕНИЙ ПЕЧЕНИ:

a)	 �для профилактики поражения печени и лечения уже имеющейся 
патологии гепатобилиарной системы у пациентов с муковисцидо-
зом применяются гепатопротекторы на основе трав
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b)	 �для профилактики поражения печени и лечения уже имеющейся 
патологии гепатобилиарной системы у пациентов с муковисцидо-
зом применяется адеметионин на постоянной основе

c)	 �препараты урсодезоксихолиевой кислоты — основные препараты, 
которые применяются у пациентов с муковисцидозом для профи-
лактики поражений печени и лечения уже имеющейся патологии 
гепатобилиарной системы

d)	 �для профилактики поражения печени при муковисцидозе нет 
эффективных препаратов. Требуется динамическое наблюдение

12. �КАК ЛЕЧИТЬ ХРОНИЧЕСКИЙ РИНОСИНУСИТ ПРИ 
МУКОВИСЦИДОЗЕ: 

a)	 �при обострениях рекомендовано использовать сосудосуживаю-
щие препараты, при появлении полипов  — немедленное опера-
тивное лечение

b)	 �для эффективной терапии хронического риносинусита при муко-
висцидозе рекомендуется промывание полости носа регулярно 
2 раза в день гипертоническими солевыми растворами (7%)

c)	 �при обострениях рекомендовано использовать промывание гипер-
тоническими растворами (7%) с использованием назального душа, 
при появлении полипов  — рассмотреть вопрос об оперативном 
лечении

d)	 �для эффективной терапии хронического риносинусита при муко-
висцидозе рекомендуется промывание полости носа регулярно 
2 раза в день (промывание проводится изотоническими (0,9%) или 
гипертоническими солевыми растворами (3%)

13. �В КАКИХ СЛУЧАЯХ ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ РЕКОМЕНДОВАНА 
КИНЕЗИТЕРАПИЯ:

a)	 �кинезитерапия показана пациентам с муковисцидозом старше 
1 года

b)	 �кинезитерапия показана всем пациентам с муковисцидозом 
с рождения

c)	 �кинезитерапия показана пациентам с муковисцидозом старше 
3 лет

d)	 �кинезитерапия показана пациентам с муковисцидозом старше 
7 лет

14. �КАКОВЫ ОСНОВНЫЕ ПРИНЦИПЫ ДИЕТОТЕРАПИИ ПРИ 
МУКОВИСЦИДОЗЕ:

a)	 �детям с муковисцидозом обычно рекомендуется увеличить суточ-
ный калораж до 120–150% по сравнению с возрастной нормой, 
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при этом потребление белка увеличивается примерно на 20%, 
жиров  — на 35–40%. Питание должно быть сбалансированным, 
продукты — качественными

b)	 �детям с муковисцидозом обычно рекомендуется увеличить 
суточный калораж до 200% по сравнению с возрастной нормой, 
при этом потребление белка увеличивается примерно на 20%, 
жиров  — на 35–40%. Питание должно быть сбалансированным, 
продукты — качественными

c)	 �детям с муковисцидозом обычно рекомендуется увеличить суточ-
ный калораж до 120–150% по сравнению с возрастной нормой, 
при этом потребление белка увеличивается примерно на 50%, 
жиров — на 20%. Питание должно быть сбалансированным, про-
дукты — качественными

d)	 �детям с муковисцидозом обычно рекомендуется увеличить суточ-
ный калораж до 120–150% по сравнению с возрастной нормой, 
при этом потребление белка увеличивается примерно на 20%, 
жиров — на 35–40%. Могут использоваться любые продукты
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ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Муковисцидоз  — частое педиатрическое заболевание, которое 
представляет большую комплексную проблему не только в медицинской 
практике, но и в социальной сфере. С улучшением диагностики муко-
висцидоза и широкого арсенала терапевтических мероприятий продол-
жительность жизни таких больных увеличилась по всем мире, число 
взрослых пациентов растет. Сегодня фармакотерапия муковисцидоза 
с использованием таргетных препаратов доступна пациентам с раннего 
возраста. Первостепенная задача педиатра — своевременная диагностика 
муковисцидоза: от этого зависит судьба пациента, так как раннее назна-
чение терапии значительно улучшает качество жизни больного и его про-
гноз.

Настоящее учебное пособие содержит всю необходимую инфор-
мацию в сжатой структурированной форме по всем аспектам муковис-
цидоза у детей, что поможет легко изучать сложный материал. Пособие 
позволит начинающим в медицине специалистам, а также ординаторам 
и педиатрам (разных специализаций) расширить свои знания в вопросах 
муковисцидоза, а преподавателям — использовать материал пособия для 
занятий с учащимися и для лекций. 

Список литературы состоит из двух частей для удобства освоения 
материала. Первая часть — фундаментальные источники, которыми сле-
дует пользоваться при изучении теоретических вопросов и в лечебной 
работе с данной категорией пациентов. Вторая часть  — ссылки на все 
литературные источники, иностранные и отечественные, которые были 
использованы при создании материала.

В учебное пособие включены тестовые вопросы после каждого 
тематического раздела, ситуационные задачи для клинического мышле-
ния, тематический кроссворд. Такая форма обучения позволяет прове-
рить и закрепить свои знания.

Современные знания в области муковисцидоза, представленные 
подробно в настоящем учебном пособии, будут направлены на оказание 
полноценной квалифицированной помощи данной категории больных. 
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СИТУАЦИОННЫЕ ЗАДАЧИ

СИТУАЦИОННАЯ ЗАДАЧА № 1

Девочка, 8 лет, поступила с жалобами на отставание в физическом 
развитии, отсутствие аппетита, повторные пневмонии и бронхиты, влаж-
ный кашель в течение дня с отделением мокроты зеленого цвета, частый 
стул.

Анамнез болезни. С 2,5 месяцев отмечается жидкий, частый 
(до  10  раз в сутки) стул, наблюдается у гастроэнтеролога с диагнозом: 
«Дисбактериоз» (так указано в медицинской документации). В возрасте 
8 месяцев в связи с рвотой и жидким стулом госпитализирована в инфек-
ционную больницу по месту жительства. На первом году жизни пере-
несла две пневмонии, в дальнейшем частые бронхиты, пневмонии 1 раз 
в год (антибактериальная, симптоматическая терапия). В весе прибав-
ляет плохо, постоянно наблюдается у гастроэнтеролога.

В 4,5 года по данным копрологии отмечался нейтральный жир 
в большом количестве. При обследовании в стационаре по месту житель-
ства была исключена целиакия (метод не указан), проведены потовые 
пробы (метод не известен), 3 раза — результат положительный (со слов 
мамы, результат от 76 до 86 ммоль/л), однако диагноз: «Муковисцидоз» 
выставлен не был. 

С 5,5 лет болеет реже. Ухудшение состояния отмечается с возраста 
7  лет, когда появились кашель, утомляемость, слабость, тошнота, пере-
стала прибавлять в весе. Выявлено значительное увеличение печени, 
повышение трансаминаз выше нормы в 4 раза.

В 8 лет обследована в противотуберкулезном диспансере по месту 
жительства, при посеве мокроты выявлены кислотоустойчивые микобак-
терии. Проведена терапия цефотаксимом, гентамицином, амикацином, 
изониазидом. В дальнейшем в ФГБУ «Центральный научно-исследова-
тельский институт туберкулеза» РАМН г. Москвы туберкулез был исклю-
чен, посев на микобактерии туберкулеза — отрицательный.

Анамнез жизни. Ребенок от третьей беременности, протекавшей без 
особенностей, третьих срочных родов. Масса тела при рождении 3400 г, 
длина тела 52 см. Оценка по шкале Апгар 8 баллов. БЦЖ (вакцина тубер-
кулезная) — в роддоме, ревакцинация не проводилась. Реакция Манту: 
папула в 3 года — 10 мм, в 4 года — 11 мм, с 4 до 8 лет — не проводи-
лась, в 8 лет — отрицательная. Сибсы: первый ребенок в семье (от пер-
вой беременности) умер в возрасте 4 месяцев (диагноз: «Геморрагический 
колит?»); старшая сестра — 17 лет, здорова. 

Объективный статус. Кожные покровы бледные, землисто-серые, 
без элементов сыпи, периорбитальный цианоз. Выраженные симптомы 
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«барабанных палочек» и «часовых стекол» на 2+ (фаланги пальцев рук 
и ног). Сутулость, крыловидные лопатки. Выраженный дефицит подкож-
но-жировой клетчатки и мышечной массы. Дыхание через нос не затруд-
нено. Частота дыхательных движений (ЧДД) 24 в минуту, одышки в покое 
нет. Кашля практически нет, мокрота гнойного характера, отходит плохо. 
В легких перкуторно звук с коробочным оттенком, дыхание при аускуль-
тации проводится во все отделы, жесткое, ослаблено больше в нижних 
отделах. Хрипы не выслушиваются. Сатурация (SatO2) 92–94%. Тоны 
сердца умеренной звучности, ритмичные, систолический шум на вер-
хушке. Частота сердечных сокращений (ЧСС) 96 ударов в минуту. Живот 
увеличен в объеме, не вздут, доступен глубокой пальпации, мягкий, без-
болезненный во всех отделах. Печень +5  см от края реберной дуги по 
среднеключичной линии, край каменистой плотности, бугристый, неров-
ный, безболезненный при пальпации. Селезенка не пальпируется. Стул 
4–5 раз в день, большого объема, визуально с примесью жира. Масса тела 
19 кг (<3-го перцентиля), рост 125 см (25-й перцентиль).

Данные исследований. Копрология: нейтральный жир  — много, 
покрывает все поля зрения. Биохимический анализ крови: общий 
билирубин 34,7  мкМ/л (норма 3,4–20,5), АЛТ  152  Ед/л (норма 5–40), 
АСТ 146 Ед/л (норма 5–42), ГГТ 60 МЕ/л (норма 5–35). КТ ОГК: КТ-кар-
тина хронического обструктивного бронхита с формированием локаль-
ных участков пневмофиброза (S2 правого легкого), распространенных 
двусторонних бронхоэктазов. Внутригрудная лимфаденопатия.

ВОПРОСЫ

1.	 Какие исследования необходимо дополнительно назначить для 
уточнения диагноза?

2.	 Надо ли повторно обследовать ребенка на целиакию? Если да, то 
каким методом?

3.	 Какую терапию необходимо назначить при подтверждении диа-
гноза муковисцидоза?

4.	 Сформулируйте полный клинический диагноз.

СИТУАЦИОННАЯ ЗАДАЧА № 2

Девочка, 14 лет, поступила с жалобами на повторные пневмонии 
и бронхиты с рождения, влажный кашель в течение дня с отделением 
мокроты зеленого цвета. 

Анамнез болезни. С рождения отмечаются частые ОРВИ и брон-
хиты; пневмония в возрасте 3 лет, повторно — в 6 лет (правосторонняя); 
постоянный влажный кашель с мокротой. Лечилась симптоматически 
по месту жительства. В 10 лет проходила обследование у аллерголога, 
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нарушений не найдено. В 11 лет на рентгенограмме обнаружены брон-
хоэктазы. Рост S. aureus по данным посева мокроты. В 12 лет проведена 
потовая проба, пограничные значения, со слов родителей, 70–74 ммоль/л 
(метод неизвестен). В 13 лет торакальным хирургом поставлен вопрос 
о резекции нижней доли правого легкого.

Анамнез жизни. Ребенок от первой беременности, протекавшей без 
особенностей, первых срочных родов. Масса тела при рождении 3200 г, 
длина тела 50 см. Росла и развивалась нормально, без отставания в физи-
ческом развитии. Неонатальный скрининг не проводился.

Объективный статус. Кожные покровы бледные, без элементов 
сыпи, периорбитальный цианоз. Дыхание через нос не затруднено. ЧДД 
22 в минуту, одышки в покое нет. Кашель влажный, частый, мокрота 
гнойного характера, отходит плохо. В легких перкуторно звук с коробоч-
ным оттенком, дыхание аускультативно проводится во все отделы, жест-
кое, умеренное количество влажных хрипов, больше в нижних и средних 
отделах справа. SatO2 96%. Тоны сердца звучные, ритмичные. ЧСС 88 уда-
ров в мин. Живот мягкий, безболезненный. Печень у края реберной дуги. 
Селезенка не пальпируется. Стул 1 раз в день без визуальных признаков 
полифекалии и стеатореи. Масса тела 55  кг (50–75-й перцентиль), рост 
159 см (50–75-й перцентиль).

Данные исследований. Копрология: нейтральный жир — нет. Флоу-
метрия: ФЖЕЛ 61%, ОФВ1 49%. КТ ОГК: КТ-картина хронического брон-
хита с формированием локальных участков пневмофиброза (нижние 
доли правого легкого), распространенных двусторонних бронхоэктазов.

ВОПРОСЫ

1.	 Сформируйте план необходимых дополнительных обследований 
для уточнения диагноза и состояния ребенка.

2.	 Имеется ли необходимость в резекции нижней доли правого лег-
кого для устранения очага инфекции, пневмофиброза и множе-
ственных бронхоэктазов с целью снижения количества обостре-
ний бронхолегочного процесса?

3.	 С учетом нормальной функции поджелудочной железы на момент 
обследования сформулируйте тактику дальнейших обследований 
при подтверждении диагноза: «Муковисцидоз»? Есть ли необхо-
димость в приеме панкреатических ферментов?

СИТУАЦИОННАЯ ЗАДАЧА № 3

Девочка, 11 месяцев, поступила с жалобами, со слов мамы, на 
повторные пневмонии и бронхиты, влажный кашель в течение дня, 
отставание в физическом развитии.
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Анамнез болезни. Неонатальный скрининг на муковисцидоз отри-
цательный: на 4-й день ИРТ1 63 нг/мл (ретест из того же пятна 58,18 нг/
мл). С 1-го месяца отмечается влажный кашель, в 3 и 5 месяцев перенесла 
ОРВИ с усилением кашля. В 6 и 7 месяцев дважды перенесла пневмонию, 
осложнившуюся ателектазом S7 справа, на этом фоне отмечались повтор-
ная рвота, снижение электролитов (калий до 1,6  ммоль/л). С 6  месяцев 
отмечается отставание в весе.

Анамнез жизни. Ребенок от второй беременности, протекавшей без 
особенностей, первых срочных родов. Масса тела при рождении 3780 г, 
длина тела 55 см. 

Объективный статус. Кожные покровы бледные, без элементов 
сыпи, периорбитальный цианоз. Дыхание через нос не затруднено. ЧДД 
28 в минуту, одышки в покое нет. Кашель влажный, частый, мокрота 
гнойного характера, отходит плохо. В легких дыхание проводится во все 
отделы, с жестким оттенком. Хрипов на момент осмотра нет. SatO2 98%. 
Тоны сердца звучные, ритмичные. ЧСС 92 удара в мин. Живот мягкий, 
безболезненный. Печень +1 см от края реберной дуги. Селезенка не паль-
пируется. Стул 1–2 раза в день, без визуальных признаков полифекалии 
и стеатореи. Вес 7 кг (10–25-й перцентиль), рост 73 см (50-й перцентиль).

Данные исследований. Копрология: нейтральный жир  — нет. 
КТ ОГК: КТ-картина хронического бронхита с формированием локаль-
ных участков пневмофиброза (нижние доли правого легкого), распро-
страненных двусторонних бронхоэктазов.

ВОПРОСЫ

1.	 Какой диагноз можно предположить у пациентки? Можно ли 
исключить муковисцидоз на основании отрицательного неона-
тального скрининга?

2.	 Какие обследования необходимо провести для уточнения диа-
гноза?

3.	 Какая тактика терапии необходима ребенку при подтверждении 
диагноза: «Муковисцидоз»?

СИТУАЦИОННАЯ ЗАДАЧА № 4

Пациент, 6 лет. 
Анамнез болезни. Рожден за пределами Российской Федерации, 

неонатальный скрининг не проводился. Перенес внутриутробную пнев-
монию, 14 суток искусственной вентиляции легких. С рождения наблю-
дались плохая прибавка веса, учащение стула на фоне употребления 
круп. Респираторные заболевания — нечасто. В возрасте 5 лет проведена 
потовая проба на специальном потовом анализаторе: проводимость хло-
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ридов пота эквивалентна 61 и 81 ммоль/л NaCl. Анализ кала на панкреа-
тическую эластазу-1, генетическое обследование не проводились.

Выставлен диагноз: «Муковисцидоз, легочно-кишечная форма, 
тяжелое течение. Хроническая панкреатическая недостаточность тяже-
лой степени. Хронический обструктивный бронхит».

Назначена заместительная терапия панкреатическими ферментами 
из расчета 12 500 ЕД липазы/кг в сутки. С начала приема панкреатиче-
ских ферментов дважды госпитализирован в хирургическое отделение по 
месту жительства с инвагинацией кишечника.

ВОПРОСЫ

1.	 Можно ли подтвердить диагноз: «Муковисцидоз» на основании 
проведенных обследований?

2.	 Какие обследования необходимо провести для уточнения диа-
гноза?

3.	 Нужно ли продолжать прием панкреатических ферментов?

СИТУАЦИОННАЯ ЗАДАЧА № 5

Пациентка, 6 месяцев. 
Анамнез болезни. Положительный неонатальный скрининг на 

муковисцидоз: ИРТ1 237 нг/мл, ИРТ2 201 нг/мл. В возрасте 1 месяца про-
ведена потовая проба на специальном потовом анализаторе, результаты 
сомнительные и отрицательные: 54,4 и 19 ммоль/л. 

В копрологии большое количество нейтрального жира, панкреати-
ческая эластаза-1 кала <15 мкг/г, мазок из зева на флору: E. coli, S. aureus.

Проведен анализ крови на частые мутации в гене CFTR: выявлена 
мутация F508del в гетерозиготном состоянии.

Назначена заместительная терапия панкреатическими ферментами 
из расчета 4000 ЕД липазы/кг в сутки. В весе и росте прибавляет с опе-
режением (97-й перцентиль). В возрасте 2  месяцев перенесла острый 
обструктивный бронхит.

ВОПРОСЫ

1.	 Какой диагноз можно предположить у пациентки? 
2.	 Можно ли исключить муковисцидоз на основании отрицательного 

и сомнительного потового теста?
3.	 Какие обследования необходимо провести для уточнения диагноза?
4.	 Какая тактика терапии необходима ребенку при подтверждении 

диагноза: «Муковисцидоз»?



МУКОВИСЦИДОЗ У ДЕТЕЙ: 100 ВОПРОСОВ И ОТВЕТОВ

86

СИТУАЦИОННАЯ ЗАДАЧА № 6

Пациент, 7 лет с жалобами на постоянный влажный кашель, отста-
вание в физическом развитии, частые респираторные инфекции.

Анамнез болезни. Пациент поступил в отделение впервые. Резуль-
таты неонатального скрининга точно не известны, со слов матери, отри-
цательные. С рождения плохая прибавка роста и веса. С 2 лет отмечаются 
ежемесячные ОРВИ, в 3 года впервые выявлен обструктивный бронхит, 
в 4 года — дважды левосторонняя нижнедолевая пневмония. В этом же 
возрасте по данным КТ ОГК выявлены мешотчатые бронхоэктазы ниж-
ней доли левого легкого. Потовая проба на специальном потовом анали-
заторе отрицательная (44 ммоль/л).

Учитывая выраженную респираторную симптоматику, отстава-
ние весо-ростовых показателей, рекомендовано дообследование: повтор 
потовой пробы, копрология, анализ кала на панкреатическую эластазу-1, 
мазок из зева на флору, КТ ППН, генетическое обследование на муковис-
цидоз. Однако рекомендации родителями не выполнены.

В 4,5 года консультирован торакальным хирургом, диагноз: «Врожден-
ный порок развития бронхов. Врожденная бронхоэктазия, мешотчатые 
бронхоэктазы нижней доли левого легкого (S6–S10). Субсегментарные ате-
лектазы S4, 5, 10 левого легкого». Рекомендовано оперативное лечение.

В 5 лет проведена видеоторакоскопическая анатомическая резекция 
нижней доли левого легкого. После оперативного лечения респиратор-
ная симптоматика нарастала. По данным КТ ППН выявлен полипозный 
полисинусит. 

В 6  лет проведены аденотомия, двусторонняя эндоскопическая 
эндоназальная гайморотомия, этмоидотомия, сфенотомия. Однако 
сохраняются частые респираторные инфекции.

ВОПРОСЫ

1.	 Можно ли исключить муковисцидоз на основании отрицатель-
ной потовой пробы и диагноза, выставленного торакальным 
хирургом?

2.	 Какие обследования необходимо провести для уточнения диагноза?
3.	 Нужно ли ребенку повторное оперативное лечение?

СИТУАЦИОННАЯ ЗАДАЧА № 7

Пациентка, 16 лет, направлена на телемедицинскую консульта-
цию в ФГАУ «НМИЦ здоровья детей» Минздрава России с жалобами 
на постоянный влажный кашель с гнойной густой мокротой. Рождена 
до неонатального скрининга. 
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Анамнез болезни. В 3 года на фоне плохой прибавки в весе и пери-
одических болей в животе консультирована гастроэнтерологом. В копро-
логии  — много нейтрального жира. Выставлен диагноз: «Хронический 
панкреатит», назначены диета (стол № 5 с небольшим количеством жир-
ной пищи) и курсы панкреатических ферментов в небольших дозах. На 
этом фоне в весе стала прибавлять лучше, однако небольшое отставание 
сохранялось на протяжении всей жизни. 

В 5 лет дерматологом выставлен диагноз: «Атопический дерматит». 
Консультирована аллергологом: «Пищевая аллергия, угрожаемая по 
бронхиальной астме».

Туберкулезный анамнез: реакция Манту и диаскинтест от 2008–
2020 гг. отрицательные. C 3 месяцев жизни отмечаются рецидивирующие 
бронхиты, часто проводится антибактериальная терапия с положитель-
ным эффектом.

С 6 лет наблюдается длительный влажный кашель с мокротой: анти-
бактериальная терапия, ингаляции с раствором фенотерол/ипратропия 
бромид по торговому наименованию Беродуал и суспензией будесонидом 
по торговому наименованию Пульмикорт — без эффекта.

В 15 лет проведена КТ ОГК: двусторонняя полисегментарная пнев-
мония, увеличенные лимфоузлы средостения. Выставлен диагноз: «Сар-
коидоз. Хронический бронхит».

ВОПРОСЫ

1.	 С какими диагнозами нужно проводить дифференциальную диа-
гностику в данном случае?

2.	 Какие обследования необходимо провести для уточнения диагноза?
3.	 Какое лечение необходимо назначить данной пациентке?

СИТУАЦИОННАЯ ЗАДАЧА № 8

Пациент, 10 лет, госпитализирован в ФГАУ «НМИЦ здоровья детей» 
Минздрава России для уточнения диагноза. 

Анамнез болезни. С 1,5 лет отмечаются частые ОРВИ. В 2  года  — 
бронхит, длительная антибактериальная терапия, мать отметила уве-
личение живота в объеме. Выполнено УЗИ органов брюшной полости: 
гепатоспленомегалия, диффузные изменения в печени. В биохимическом 
анализе крови повышение печеночных трансаминаз, кровь на ANTI-
HAV — обнаружены IgG. 

Через 3 месяца госпитализирован в стационар г. Москвы для уточ-
нения диагноза. При осмотре по органам и системам без патологий, 
печень +3,5  см из-под края реберной дуги по среднеключичной линии. 
В биохимическом анализе крови: АЛТ 62 ед/л, АСТ 40 ед/л, ЩФ 320 ед/л, 
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ГГТ 15 ед/л. В общих анализах мочи и крови без патологий. Анализ крови 
на ВИЧ, гепатиты В, С — отрицательный. ДНК хламидии, микоплазмы, 
уреаплазмы, кандиды, цитомегаловируса, вируса герпеса не обнаружены.

На УЗИ органов брюшной полости правая доля печени 103  мм, 
левая доля 78 мм, гепатоспленомегалия. Диффузные изменения печени. 
Реактивные изменения поджелудочной железы. Рекомендована повтор-
ная госпитализация через 6 месяцев. Наблюдается у гастроэнтеролога. 
В межгоспитальный период по результатам генетического исследова-
ния крови были исключены болезнь Гоше, болезнь Фабри.

Плановая госпитализация через 6 месяцев: печень +2,5  см из-под 
края реберной дуги по срединно-ключичной линии. В биохимиче-
ском анализе крови: АСТ 22  ед/л, АСТ 27  ед/л, ЩФ 320  ед/л, железо 
5,7  мкмоль/л. На УЗИ органов брюшной полости правая доля печени 
108 мм, левая доля 65 мм. Далее 1–2 раза в год проводилось исследование 
биохимического анализа крови, по результатам исследования все показа-
тели находились в пределах должных значений.

В 9 лет отмечается повышение уровня АЛТ до 56–78 ед/л, АСТ до 
60 ед/л. Проводилось лечение урсодезоксихолиевой кислотой.

Объективный статус. В 10 лет консультирован в ФГАУ «НМИЦ 
здоровья детей» Минздрава России. Физическое развитие в норме. Органы 
дыхания: одышки нет, носовое дыхание свободное; хрипов и локальной 
симптоматики нет. Органы пищеварения: аппетит сохранен; язык обложен 
беловатым налетом; живот правильной формы, в акте дыхания участвует 
равномерно, при пальпации мягкий, безболезненный во всех отделах, печень 
у края правой реберной дуги, край ровный, эластичный, безболезненный; 
селезенка не пальпируется. 

Данные исследований. Фиброэластометрия печени: фиброз печени 
F2–F3. Потовый тест на специальном потовом анализаторе: 24 ммоль/л 
(отрицательно). МРТ брюшной полости, магнитно-резонансная холанги-
опанкреатография: картина выраженных грубых диффузных изменений 
паренхимы печени с признаками периваскулярного, перипортального 
фиброза, диффузных изменений поджелудочной железы, лимфаденопатии. 

ВОПРОСЫ

1.	 Можно ли исключить муковисцидоз на основании отрицательного 
потового теста на специальном потовом анализаторе?

2.	 Какие обследования необходимо провести для уточнения диагноза?
3.	 Какое лечение необходимо назначить данному пациенту?

СИТУАЦИОННАЯ ЗАДАЧА № 9

Пациент, 16 лет, впервые госпитализирован в стационар с жало-
бами на усиление кашля, появление одышки, затруднение выдоха.
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Анамнез болезни. С возраста 1 года частые ОРВИ, влажный кашель, 
между обострениями отмечается подкашливание, чаще по утрам. Само-
стоятельно принимал Беклазон — без эффекта. 

Объективный статус. При поступлении в отделение отмечается 
деформация ногтевых пластинок в виде часовых стекол с колобовидным 
утолщением концевых фаланг пальцев кистей и стоп (на 2–3+). Носовое 
дыхание не затруднено. При нагрузке экспираторная одышка с втяже-
нием уступчивых мест грудной клетки. Кашель продуктивный. В легких 
дыхание ослаблено с двух сторон, мелкопузырчатые хрипы, свистящие 
хрипы на выдохе с двух сторон по всей поверхности легких. 

Данные исследований. Рентгенологическая картина органов груд-
ной клетки может соответствовать правосторонней верхнедолевой пнев-
монии. КТ  ОГК: КТ-признаки могут соответствовать воспалительным 
изменениям (двусторонней инфильтрации), бронхоэктазы обоих легких, 
лимфаденопатия. Целесообразно дифференцировать с течением спе
цифического процесса. УЗИ органов брюшной полости: эхографические 
признаки увеличения печени. Проведена проба Манту (72 часа): яркая 
гиперемия диаметром 20×12 мм, без папулы, с экхимозом в центре. 

ВОПРОСЫ

1.	 С какими диагнозами нужно проводить дифференциальную диа-
гностику в данном случае?

2.	 Какие обследования необходимо провести для уточнения диагноза?
3.	 Какое лечение необходимо назначить данному пациенту?

СИТУАЦИОННАЯ ЗАДАЧА № 10

Девочка, 15 лет, с мамой на приеме у педиатра в поликлинике. 
Жалобы, со слов мамы и девочки, на частые ОРВИ (постоянные), 

частые синуситы и отиты (постоянно обращаются к ЛОР-врачу). 
Объективный статус. Масса тела 33 кг, рост 140 см, дыхание через 

рот, видны симптомы «барабанных пальцев» и «часовых стекол», при паль-
пации живота отмечается увеличение печени (край печени плотный). 

ВОПРОСЫ

1.	 Какой план обследования? 
2.	 С какими диагнозами нужно проводить дифференциальную диа-

гностику? 
3.	 Какие дополнительные сведения из анамнеза могут навести вас на 

мысль о том, что у ребенка муковисцидоз?
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ТЕМАТИЧЕСКИЙ КРОССВОРД

ПО ГОРИЗОНТАЛИ: 3.  Газообразная лекарственная форма. 5.  Необходимое 
дополнение к комплексной терапии при муковисцидозе для поддержания хорошей физи-
ческой формы. 6.  Оптимальный способ получения образца для микробиологического 
исследования, если ребенок не может сплюнуть мокроту самостоятельно. 8. Нехарактер-
ный для муковисцидоза признак при аускультации. 10. Часто неинформативный способ 
получения образца для микробиологического исследования. 11.  Важно соблюдать при 
муковисцидозе как в отношении лекарств, так и питания. 13.  Часто обнаруживается 
при проведении КТ придаточных пазух носа. 14.  Прибор для доставки лекарственных 
средств непосредственно в бронхи и легкие. 16. На какие части делится легкое. 18. Один 
из вариантов обострения муковисцидоза. 19. Осложнение муковисцидоза, обычно про-
являющееся в подростковом возрасте. 20.  Необходимое обследование для диагностики 
состояния органов брюшной полости при муковисцидозе. 23.  Причина муковисци-
доза. 25.  Изменения легочной ткани при муковисцидозе, которые появляются не сразу. 
27. Уплотнение легочной ткани при муковисцидозе после перенесенного воспалительного 
процесса. 29. Откуда нет смысла брать образец для микробиологического исследования, 
чтобы оценить микрофлору в бронхолегочной системе? 31. Как дети называют патоген-
ные микроорганизмы. 33.  Его секвенирование дает точный ответ о генетических мута-
циях при муковисцидозе. 35.  Как называются потомки одних родителей (генетический 
термин). 36.  Генетическое исследование, которое проводят, если поиск частых мутаций 
выявил одну мутацию, но сохраняются характерные клинические симптомы. 37. Необхо-
димая часть терапии для поддержания хорошего нутритивного статуса. 38. Консультация 
какого специалиста необходима для решения вопроса о необходимости эндоскопической 
полипэктомии при муковисцидозе? 39. Препараты для компенсации последствий повреж-
дения поджелудочной железы. 40. Что чаще всего выслушивается при аускультации при 
муковисцидозе? 44. Измеряют при проведении потового теста. 47. По этому слову (пере-
водится как цель, мишень) получила название патогенетическая терапия при муковис-
цидозе. 48.  Устанавливают в ходе хирургической операции при выраженном дефиците 
массы тела и невозможности компенсации белково-энергетической недостаточности 
алиментарными методами. 49. Появляется при усилении дыхательной недостаточности. 
50. Жизнеугрожающее осложнение муковисцидоза. 51. Что из пищи сложнее всего усваи-
вается при муковисцидозе при отсутствии терапии?

ПО ВЕРТИКАЛИ: 1.  При муковисцидозе необходимо контролировать уровень 
(измеряется методом пульсоксиметрии). 2. Необходимо для терапии муковисцидоз-зави-
симого сахарного диабета помимо диеты. 4. Один из компонентов патогенетической тера-
пии муковисцидоза. 7. Спадение легочной ткани с потерей объема легкого. 9. Измеряют 
для определения уровня панкреатической недостаточности. 12. Аппарат для кинезитера-
пии, который воздействует на бронхолегочную систему методом вибрации. 15. Лучевое 
исследование органов грудной клетки. 17.  Другое название муковисцидоза: (?) фиброз. 
21. Осложнение муковисцидоза (изменения печени). 22. Отделяемое в бронхах при муко-
висцидозе, которое видно при бронхоскопии. 24. Показатель, характеризующий весо-ро-
стовые показатели пациента. 26.  Патогенная микро(?) 28.  Исследование, позволяющее 
выявить муковисцидоз в неонатальном периоде. 30.  Самое информативное исследова-
ние бронхолегочной системы при муковисцидозе: компьютерная (?) 32.  Необходимый 
компонент комплексной терапии муковисцидоза, позволяющий качественно очищать 
бронхолегочную систему от вязкого секрета. 34.  Самый информативный образец для 
микробиологического исследования бронхолегочного секрета. 41. При построении плана 
физической нагрузки и диеты для пациента с муковисцидозом важно, чтобы эта система 
тела хорошо развивалась. 42. Один из методов кинезитерапии, позволяющий эффективно 
очищать бронхолегочную систему. 43. При оценке физического развития ребенка с муко-
висцидозом необходимо оценивать не только вес, но и (?) 45. Основной показатель для 
оценки соответствия физического развития пациента с муковисцидозом. 46. Исследова-
ние для подтверждения диагноза: Муковисцидоз»: потовый (?).
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ВОПРОС ОТВЕТ
к разделу 3

1 c+d
2 b
3 d
4 a
5 c
6 a
7 d
8 b+c
9 d

10 a
11 d
12 c
13 a
14 c
15 b

к разделу 4
1 b
2 d
3 b
4 a
5 d
6 c
7 a
8 d
9 b

10 a
11 c
12 d
13 b
14 a

Ответы на тестовые задания

ВОПРОС ОТВЕТ
к разделу 1

1 b
2 a
3 c
4 d
5 c

к разделу 2
1 b
2 a
3 c
4 d
5 а+c
6 a
7 b
8 d
9 a

10 b
11 c
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Ответы на кроссворд
По горизонтали: 3. Аэрозоль. 5. Спорт. 6. Аспират. 8. Крепитация. 

10. Мазок. 11. Режим. 13. Полипоз. 14. Ингалятор. 16. Доля. 18. Бронхит. 
19. Диабет. 20. УЗИ. 23. Мутация. 25. Бронхоэктазы. 27. Фиброз. 29. Рот. 
31. Микроб. 33. Экзом. 35. Сибс. 36. Секвенирование. 37. Диета. 38. ЛОР. 
39.  Ферменты. 40.  Хрипы. 44.  Проводимость. 47.  Таргет. 48.  Стома. 
49. Одышка. 50. Кровотечение. 51. Жир.

По вертикали: 1. Кислород. 2. Инсулин. 4. Эвакафтор. 7. Ателектаз. 
9.  Эластаза. 12.  Жилет. 15.  Рентгенография. 17.  Кистозный. 21.  Цирроз. 
22. Гной. 24. ИМТ (индекс массы тела). 26. Флора. 28. Скрининг. 30. Томо-
графия 32. Кинезитерапия. 34. Мокрота. 41. Мышцы. 42. Дренаж. 43. Рост. 
45. Вес. 46. Тест.

Ответы к ситуационным задачам
Ответы к ситуационной задаче № 1
1. Потовая проба на специальном потовом анализаторе, определение 

частых мутаций гена муковисцидоза, панкреатическая эластаза-1 в кале, 
функция внешнего дыхания, УЗИ брюшной полости с допплерографией сосу-
дов печени, Эхо-КГ, микробиологическое исследование мокроты, КТ ППН. 

Далее в процессе обследования были получены следующие 
результаты:

  �потовая проба на специальном потовом анализаторе: электро-
литы пота 124 ммоль/л (норма до 80);

  �ДНК-диагностика: установлен генотип «гомозигота по мутации 
F508del»;

  �панкреатическая эластаза-1 в кале 69  мкг/г (норма 200–500 
и более);

  �ФВД: ФЖЕЛ 69%, ОФВ1 70%, пиковая скорость выдоха (ПСВ) 68%;
  �УЗИ брюшной полости: поджелудочная железа нормальных раз-

меров, эхогенность повышена, неоднородная, кисты в области 
головки железы. Печень увеличена: левая доля 79 мм, правая доля 
107 мм (+0,5 см), контур ровный. Гиперэхогенна, диффузная мел-
коочаговая эхонеоднородность, воротная вена 8,7 мм (увеличена). 
Печеночные вены: кровоток линейный;

  �Эхо-КГ: давление в легочной артерии 43 мм рт.ст. (норма до 30);
  �микробиологическое исследование мокроты: рост P. aeruginosa;
  �КТ ППН: признаки двустороннего хронического полипозного 

риносинусита.
Таким образом, диагноз: «Муковисцидоз» был полностью под-

твержден.
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2. Да, так как методы и количественные результаты неизвестны, а ребе-
нок имеет выраженную гипотрофию. Кроме того, на фоне базисной терапии 
муковисцидоза в течение 6 месяцев прибавки в весе не наблюдалось.

При проведении дополнительного обследования было выявлено: 
  �IgG и IgA к глиадину и тканевой трансглутаминазе — положительные;
  �тощая кишка: гипотрофия слизистой оболочки тощей кишки. 

Толщина слизистой оболочки уменьшена и составляет около 
450 мкм. Полная атрофия кишечных ворсинок. Поверхность сли-
зистой оболочки сглажена, ямочного типа;

  �при назначении строгой безглютеновой диеты и базисной тера-
пии по муковисцидозу состояние ребенка с положительной дина-
микой: стала прибавлять в весе, самочувствие улучшилось.

Таким образом, было диагностировано коморбидное состояние 
(второй диагноз) — целиакия, назначена строгая безглютеновая диета, на 
фоне которой в совокупности с комплексным лечением муковисцидоза 
ребенок начал прибавлять в весе.

3. Необходима комплексная терапия муковисцидоза исходя из 
полученных результатов анализов:

  �панкреатин из расчета 500–1000 ЕД на 1 кг на прием пищи, пита-
ние 5–6 раз в день, суточную калорийность увеличить на 150% от 
возрастной нормы. Увеличение дозы панкреатина (минимикро
сферы) под контролем копрологии (каждые 2–3 дня);

  �антибактериальная терапия (так как по данным микробиологиче-
ского исследования мокроты выявлен рост P. aeruginosa) — инга-
ляционно и внутривенно;

  �дорназа альфа, гипертонический раствор NaCl (7%) для разжиже-
ния и вывода вязкой мокроты;

  �кинезитерапия (дыхательная гимнастика и дренаж) по индивиду-
альной программе;

  �таргетная терапия, так как генотип представлен гомозиготой по 
мутации F508del, препаратом лумакафтор + ивакафтор или элек-
сакафтор+тезакафтор+ивакафтор и ивакафтор.

4. Клинический диагноз: «Муковисцидоз (кистозный фиброз) (Е84.8) 
[генотип: F508del/F508del], легочно-кишечная форма, тяжелое течение. 
Хронический бронхит, пневмофиброз S2 правого легкого, распростра-
ненные двусторонние бронхоэктазы. Дыхательная недостаточность — 0. 
Хронический полипозный риносинусит. Хроническая панкреатическая 
недостаточность, тяжелая степень. Целиакия. Белково-энергетическая 
недостаточность».

Ответы к ситуационной задаче № 2
1. В начале обследования провести потовую пробу на специаль-

ном потовом анализаторе, при положительном результате  — определе-
ние частых мутаций в гене муковисцидоза, панкреатической эластазы-1 
в кале, микробиологическое исследование мокроты.
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В процессе обследования были получены следующие результаты:
  �потовая проба на специальном потовом анализаторе: электро-

литы пота 94 ммоль/л (норма до 80);
  �ДНК-диагностика: генотип F508del/R334W;
  �панкреатическая эластаза-1 в кале >500  мкг/г (норма 200–500 

и более);
  �микробиологическое исследование мокроты: рост P.  aeruginosa 

и S. aureus.
Таким образом, выставлен диагноз: «Муковисцидоз [генотип: 

F508del/R334W], легочная форма, течение средней тяжести».
2. При постановке диагноза: «Муковисцидоз» необходимости 

в резекции части легкого нет, достаточно адекватной комплексной кон-
сервативной терапии основного заболевания.

3. При нормальном весе и нормальной функции поджелудочной 
железы нет необходимости в приеме ферментов. Однако для динамиче-
ского контроля необходимо проведение 1 раз в год анализа кала на панк-
реатическую эластазу-1 и копрограммы 1 раз в 3 месяца или при появле-
нии полифекалии и нарушении стула.

Ответы к ситуационной задаче № 3 
1. Несмотря на отрицательный результат неонатального скрининга, 

необходимо повторное обследование на муковисцидоз в связи с ярко 
выраженной симптоматикой. Результаты неонатального скрининга 
бывают ложноотрицательными. 

2. Потовая проба на специальном потовом анализаторе, определе-
ние частых мутаций в гене муковисцидоза, панкреатическая эластаза-1 
в кале, микробиологическое исследование мокроты. 

В процессе обследования были получены следующие результаты:
  �потовая проба на специальном потовом анализаторе: 70 ммоль/л, 

повторная проба: 81 ммоль/л (норма до 59, пограничные резуль-
таты — 60–79);

  �ДНК-диагностика: генотип: L138ins/W1282R;
  �панкреатическая эластаза-1 в кале >500  мкг/г (норма 200–500 

и более);
  �микробиологическое исследование мокроты: рост P.  aeruginosa 

(два штамма: мукоидный и немукоидный).
На основании данных анамнеза и полученных результатов обсле-

дования выставлен диагноз: «Муковисцидоз, легочно-кишечная форма, 
среднетяжелое течение. Генотип: [L138ins/W1282R]». 

3. Необходимо назначение комплексного лечения: 
  �диета высококалорийная; 
  �муколитическая терапия (дорназа альфа); 
  �антибактериальная терапия; 
  �кинезитерапия и лечебная физкультура; 
  �витаминотерапия (жирорастворимые). 
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  ��таргетная терапия препаратом элексакафтор+тезакафтор+ 
ивакафтор и ивакафтор. 

Ответы к ситуационной задаче № 4
1. Несмотря на дважды положительный результат потового теста, 

надо признать, что клинические проявления не совсем характерны для 
муковисцидоза. Поэтому, в соответствии с диагностическими критери-
ями, утвержденными клиническими рекомендациями и национальным 
консенсусом, необходимо проведение дополнительных исследований для 
уточнения диагноза. 

2. Генетическое исследование на муковисцидоз (секвенирование 
гена), панкреатическая эластаза-1 в кале, повторная потовая проба с тща-
тельной подготовкой (очищение кожи). 

Далее в процессе обследования получены следующие результаты:
  �анализ кала на панкреатическую эластазу-1: >500 мкг/г;
  �повторная потовая проба на специальном потовом анализаторе: 

18 ммоль/л;
  �секвенирование гена CFTR: мутаций не найдено.

Таким образом, данных за муковисцидоз нет. Диагноз был исключен.
3. Показаний для назначения панкреатических ферментов для 

пациента нет: на фоне приема ферментов развились кишечная непрохо-
димость, высокий уровень панкреатический эластазы-1, что свидетель-
ствует об отсутствии панкреатической недостаточности. 

Ответы к ситуационной задаче № 5
1. Несмотря на отрицательные и сомнительные результаты пото-

вого теста, необходимо повторное обследование на муковисцидоз в связи 
с ярко выраженной клинической симптоматикой. Результаты потового 
теста бывают ложноотрицательными. 

2. Секвенирование гена муковисцидоза, повторная потовая проба.
В возрасте 6  месяцев получены результаты секвенирования гена 

CFTR, установлен генотип: delF508/CFTRdup1-11. Таким образом, диа-
гноз муковисцидоза полностью подтвержден. 

Диагноз: «Муковисцидоз [генотип: delF508/CFTRdup1-11], легоч-
но-кишечная форма, среднетяжелое течение. Хронический бронхит. Хро-
ническая панкреатическая недостаточность тяжелой степени».

3. Необходимо назначение комплексного лечения: 
  �диета и панкреатические ферменты (заместительная терапия 

недостаточности функции поджелудочной железы); 
  �муколитическая терапия (дорназа альфа); 
  �антибактериальная терапия; 
  �кинезитерапия и лечебная физкультура; 
  �витаминотерапия (жирорастворимые);
  �таргетная терапия препаратом элексакафтор+тезакафтор+ 

ивакафтор и ивакафтор. 
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Ответы к ситуационной задаче № 6
1. Несмотря на отрицательные результаты потового теста, необ-

ходимо повторное обследование на муковисцидоз в связи с ярко выра-
женной клинической симптоматикой (частые ОРВИ, бронхиты, пневмо-
нии, бронхоэктазы, полипозный полисинусит, плохая прибавка в весе). 
Результаты потового теста бывают ложноотрицательными. 

2. Генетический анализ на муковисцидоз, повторная потовая проба, 
анализ кала на панкреатическую эластазу-1, анализ мокроты на микро-
флору.

В возрасте 7 лет повтор потовой пробы на специальном пото-
вом анализаторе, проводится трижны: 54, 52 и 72 ммоль/л. Уровень 
панкреатической эластазы-1 кала  — >200  мкг/г. Мазок из зева на 
флору: S.  aureus. Генетическое обследование: гомозигота по мутации 
3849+10kbC>T/3849+10kbC>T.

Таким образом, выставлен диагноз: «Муковисцидоз [генотип: 
3849+10kbC>T/3849+10kbC>T], преимущественно легочная форма, сред-
нетяжелое течение. Хронический бронхит. Мешотчатые бронхоэктазы 
нижней доли левого легкого. Субсегментарные ателектазы S4, 5, 10. Пнев-
мофиброз базальной доли правого легкого. Состояние после видеото-
ракоскопической анатомической резекции нижней доли левого легкого. 
Хронический полипозный пансинусит. Состояние после эндоскопиче-
ской полисинусотомии».

3. Необходимости в оперативном лечении бронхоэктазов при муко-
висцидозе нет. Требуется комплексное постоянное базисное лечение 
муковисцидоза. Вопрос об оперативном лечении полипозного риноси-
нусита необходимо решать оториноларингологу совместно со специа-
листом по муковисцидозу на фоне постоянного комплексного лечения 
муковисцидоза.

Ответы к ситуационной задаче № 7
1. Необходимо проводить дифференциальную диагностику с муко-

висцидозом, иммунодефицитными состояниями и врожденными поро-
ками развития легких. 

2. Генетический анализ на муковисцидоз, потовая проба, анализ 
кала на панкреатическую эластазу-1, анализ мокроты на микрофлору, 
спирометрия: ФВД, КТ ОГК и КТ ППН.

Пациентка госпитализирована в ФГАУ «НМИЦ здоровья детей» 
Минздрава России для уточнения диагноза. При госпитализации, осмо-
тре и обследовании выявлено:

  �периорбитальный цианоз; носовое дыхание затруднено; голос 
«гнусавый»; дыхание жесткое, ослаблено в нижних отделах справа, 
хрипы не выслушиваются; малопродуктивный влажный кашель; 
мокрота светло-желтая, трудноотделяемая; одышка в покое 
с втяжением яремной ямки; перкуторно: притупление в средних 
и нижних отделах легких справа. SpO2 97%. ЧДД 22 в минуту;
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  �панкреатическая эластаза-1 в кале <50 мкг/г;
  �микробиологические исследование мокроты: P. aeruginosa mus;
  �ФВД: ФЖЕЛ 80%, ОФВ1 70%, МОС75 (максимальная объемная 

скорость при выдохе 75%) 29%;
  �потовый тест на специальном потовом анализаторе дважды: 112 

и 108 ммоль/л;
  �генетическое исследование на муковисцидоз: F508del/2184insА; 
  �КТ ОГК и КТ ППН: хронический бронхит, двусторонние цилин-

дрические бронхоэктазы, мукостаз; хронический риносинусит 
с ремоделированием медиальных стенок верхнечелюстных пазух.  

Таким образом, полностью подтвержден диагноз: «Муковисцидоз».
3. Необходимо назначение комплексного лечения: 
  �диета и панкреатические ферменты (заместительная терапия 

недостаточности функции поджелудочной железы); 
  �муколитическая терапия (в том числе дорназа альфа и маннитол); 
  �антибактериальная терапия; 
  �кинезитерапия и лечебная физкультура; 
  �витаминотерапия (жирорастворимые);
  �таргетная терапия препаратом элексакафтор+тезакафтор+ 

ивакафтор и ивакафтор.

Ответы к ситуационной задаче № 8
1. Несмотря на отрицательный результат потового теста, необхо-

димо повторное обследование на муковисцидоз в связи с симптоматикой 
(частые ОРВИ, бронхиты, увеличение печени, изменения в поджелудоч-
ной железе). Результаты потового теста бывают ложноотрицательными.  

2. Повторная потовая проба на специальном потовом анализа-
торе или классическим методом по Гибсону–Куку, генетический анализ 
на муковисцидоз, анализ кала на панкреатическую эластазу-1, анализ 
мокроты на микрофлору, КТ ОГК и КТ ППН.

Получены результаты исследований:
  �КТ  ОГК: признаки двусторонних бронхитических изменений; 

бронхиолоэктазы S2, 4 правого легкого и S9 левого легкого; 
  �микробиологическое исследование аспирата из трахеи: S. aureus;
  �панкреатическая эластаза-1 в кале <50 ед.;
  �потовый тест по методу Гибсона и Кука дважды: хлориды пота — 

148 и 156 ммоль/л (при достаточной навеске более 150 мг);
  �генетическое исследование на определение наиболее частых мута-

ций гена муковисцидоза: генотип F508del/W1282R.
Таким образом, полностью подтвержден диагноз: «Муковисцидоз».
3. Необходимо назначение комплексного лечения: 
  �диета и панкреатические ферменты (заместительная терапия 

недостаточности функции поджелудочной железы); 
  �урсодезоксихолиевая кислота;
  �муколитическая терапия (в том числе дорназа альфа, маннитол); 
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  �антибактериальная терапия; 
  �кинезитерапия и лечебная физкультура; 
  �витаминотерапия (жирорастворимые);
  �таргетная терапия препаратом элексакафтор+тезакафтор+ 

ивакафтор и ивакафтор.

Ответы к ситуационной задаче № 9
1. Необходимо проводить дифференциальную диагностику 

с туберкулезом, муковисцидозом, иммунодефицитными состояниями 
и врожденными пороками развития легких. 

2. Диаскинтест, люминесцентная микроскопия смывов верхних 
дыхательных путей, анализ смывов верхних дыхательных путей методом 
ПЦР, генетический анализ на муковисцидоз, потовая проба, анализ кала 
на панкреатическую эластазу-1, анализ мокроты на микрофлору.

Получены результаты исследований:
  �диаскинтест: результат отрицательный;
  �люминесцентная микроскопия смывов верхних дыхательных 

путей, анализ смывов верхних дыхательных путей методом 
ПЦР — отрицательные;

  �консультация фтизиатра: специфический процесс исключен;
  �микробиологическое исследование мокроты: S. aureus;
  �панкреатическая эластаза-1 в кале <50 ед.;
  �потовая проба на специальном потовом анализаторе: проводи-

мость пота 122 и 125 ммоль/л; 
  �определение мутаций гена муковисцидоза CFTR: F508del/S1196X.

Таким образом, полностью подтвержден диагноз: «Муковисцидоз».
3. Необходимо назначение комплексного лечения: 
  �диета и панкреатические ферменты (заместительная терапия 

недостаточности функции поджелудочной железы); 
  �муколитическая терапия (в том числе дорназа альфа, маннитол); 
  �антибактериальная терапия; 
  �кинезитерапия и лечебная физкультура; 
  �витаминотерапия (жирорастворимые). 
  �таргетная терапия препаратом элексакафтор+тезакафтор+ 

ивакафтор и ивакафтор.

Ответы к ситуационной задаче № 10
1. Назначить потовый тест, анализ на уровень панкреатической 

эластазы-1 кала, при положительных результатах следует отправить 
пациентку в профильный муковисцидозный центр для дальнейшего 
обследования.

2. Иммунодефицитное состояние; бронхиальная астма; цирроз 
печени.

3. Информация о том, что ребенок рожден с мекониальным  
илеусом. 
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