
МУКОВИСЦИДОЗ



   Системное наследственное заболевание, 
обусловленное мутацией гена трансмембранного 
регулятора муковисцидоза и характеризующееся 
поражением желёз внешней секреции, тяжёлыми 
нарушениями функций органов дыхания. 
Муковисцидоз представляет особый интерес не 
только из-за широкой распространённости, но и 
потому, что это одно из первых наследственных 
заболеваний, которое пытались лечить.





ПАТОЛОГИЯ ЗАБОЛЕВАНИЯ
    Патологические изменения в лёгких характеризуются признаками 

хронического бронхита с развитием бронхоэктазов и 
диффузного пневмосклероза. В просвете бронхов находится вязкое 
содержимое слизисто-гнойного характера. Нередкой находкой 
являются ателектазы и участки эмфиземы. У многих больных 
течение патологического процесса в лёгких осложняется наслоением 
бактериальной инфекции (патогенный золотистый 
стафилококк, гемофильная и синегнойная палочка) и 
формированием деструкции.

    В поджелудочной железе выявляется диффузный фиброз, утолщение 
междольковых соединительнотканных прослоек, кистозные 
изменения мелких и средних протоков. В печени отмечается 
очаговая или диффузная жировая и белковая дистрофияклеток 
печени, желчные стазы в междольковых желчных протоках, 
лимфогистиоцитарные инфильтраты в междольковых прослойках, 
фиброзная трансформация и развитие цирроза.



НАСЛЕДОВАНИЕ

   Муковисцидоз наследуется 
по аутосомно-рецессивному типу и 
регистрируется в большинстве стран 
Европы с частотой 1:2000 — 
1:2500 новорождённых. В России в 
среднем частота болезни 1:10000 
новорождённых. Если оба 
родителя гетерозиготные (являются 
носителями мутировавшего гена), то 
риск рождения больного 
муковисцидозом ребёнка составляет 
25 %. Носители только одного 
дефектного гена (аллели) не болеют 
муковисцидозом. По данным 
исследований частота 
гетерозиготного носительства 
патологического гена равна 2—5 %.



ДИАГНОСТИКА

    Пот для исследования собирают 
после электрофореза с пилокарпином. Минимальное 
количество пота, необходимое для получения достоверного 
результата, составляет 100 мг. Разница между показателями 
натрия и хлора в пробе не должна превышать 20 ммоль/л, в 
противном случае исследование повторяют. При отработанной 
методике допустимо определение одного из ионов. У 
здоровых детей концентрация ионов натрия и хлора в поте не 
должна превышать 40 ммоль/л. Диагностически достоверным 
критерием муковисцидоза является содержание ионов хлора 
выше 60 ммоль/л и натрия — выше 70 ммоль/л. Для 
подтверждения диагноза требуется положительный 
трёхкратный потовый тест с содержанием хлоридов пота 
выше 60 ммоль/л. Важное значение в диагностике 
муковисцидоза имеет копрологическое исследование.



ЛЕЧЕНИЕ

Лечение муковисцидоза симптоматическое. Очень 
важное значение имеет питание больного. Суточный 
калораж должен на 10—30 % превышать 
возрастную норму за счёт увеличения в рационе 
белкового компонента. Потребность в белке 
удовлетворяют употреблением в пищу мяса, рыбы, 
яиц, творога. Потребление жиров значительно 
ограничивают. Можно использовать жиры, в состав 
которых входят жирные кислоты со средним 
размером цепи, так как их усвоение не зависит от 
активности липазы поджелудочной железы.




