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Муковисцидоз, или кистозный фиброз, – это хрониче-
ское системное заболевание всех экзокринных же-

лез, которое характеризуется патологическим сгущением
слизи и ее накоплением в выводных протоках желез. Пато-
логический процесс затрагивает весь организм, но наибо-
лее сильно поражаются легкие, поджелудочная железа,
кишечник. Накапливаясь, густая слизь является благопри-
ятной средой для размножения патогенных микроорга-
низмов, что приводит к развитию хронических инфекций
и существенно ухудшает дальнейший прогноз [1, 2].

По данным Медико-генетического научного центра
им. акад. Н.П. Бочкова, на территории Российской Фе-
дерации частота встречаемости муковисцидоза состав-
ляет 1:9 тыс. новорожденных, что позволяет сделать
вывод о широком распространении данной патологии
[3]. Начиная с 2007 г. во всех регионах РФ проводится
диагностический скрининг муковисцидоза (анализ
уровня иммунореактивного трипсина – ИРТ) всем но-
ворожденным. При сомнительном первом анализе
(>70 нг/л) проводят повторное определение уровня

ИРТ. Если уровень ИРТ вновь превышает референсные
значения (>40 нг/л), то назначают тест на потовую
пробу и генетическое исследование (поиск нескольких
наиболее распространенных мутаций в гене CFTR) [4].
По данным регистра больных муковисцидозом в РФ, за
2020 г. по неонатальному скринингу диагноз «муковис-
цидоз» был установлен у 75,6% пациентов [5]. Благо-
даря скринингу диагноз «муковисцидоз» удается уста-
новить в течение первых месяцев жизни, что позволяет
вовремя начать необходимое лечение, а в дальнейшем
избежать раннего присоединения хронических инфек-
ций дыхательных путей, тяжелого поражения органов
желудочно-кишечного тракта.

Мы представляем клиническое наблюдение пациента
с целью демонстрации осложнений при позднем вы-
явлении муковисцидоза.

Клиническое наблюдение
Пациентка А., девочка 8 лет, впервые поступила в
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Аннотация
Муковисцидоз – это хроническое генетическое системное заболевание, в основе патогенеза которого лежит дефект апикального транс-
портера ионов хлора, что приводит к патологическому сгущению слизи и ее накоплению в просвете полых органов, главным образом в
бронхах и поджелудочной железе. Среди генетических заболеваний муковисцидоз встречается довольно часто. В связи с этим начиная
с 2007 г. на территории Российской Федерации всем новорожденным проводят скрининг на муковисцидоз. Неонатальный скрининг
позволяет установить диагноз на ранних этапах, что существенно улучшает дальнейший прогноз. Однако не всем пациентам удается
подтвердить диагноз с рождения. Данный клинический случай показывает, как поздняя диагностика заболевания приводит к развитию
тяжелых осложнений и ухудшению прогноза.
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Abstract
Cystic fibrosis is a chronic, genetic, systemic disease, the pathogenesis of which is based on a defect in the apical transporter of chlorine ions,
which leads to pathological thickening of mucus and its accumulation in the lumen of hollow organs, mainly bronchi, pancreas and others. Among
genetic diseases, cystic fibrosis is quite common. In this regard, since 2007 in the territory of the Russian Federation, all newborns are screened
for cystic fibrosis. Neonatal screening makes it possible to establish a diagnosis at an early stage, which significantly improves the further prog-
nosis. However, not all patients manage to confirm the diagnosis from birth. This clinical case shows how late diagnosis of the disease leads to
the development of severe complications and deterioration of the prognosis.
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малопродуктивный кашель, эпизоды повышения тем-
пературы тела до фебрильных значений, одышку, пе-
риодические боли в животе. Из анамнеза жизни из-
вестно: девочка склонна к вирусным и бактериальным
инфекциям нижних дыхательных путей. Со слов мамы,
при рождении был выполнен неонатальный скрининг
(результат неизвестен). Аллергоанамнез и семейный
анамнез не отягощены.

Впервые ребенок тяжело заболел в возрасте 6 мес. Де-
вочка находилась на стационарном лечении с диагно-
зом «внебольничная правосторонняя бронхопневмо-
ния средней тяжести». Получала лечение в виде анти-
бактериальной терапии (цефтриаксон). С 4 лет ребенка
беспокоит частый малопродуктивный кашель в утрен-
ние и ночные часы.

В декабре 2021 г., в возрасте 6 лет, девочка перенесла
новую коронавирусную инфекцию (SARS-СoV-2). При
госпитализации по результатам лучевой диагностики –
КТ-картина органов грудной клетки (ОГК) с явлениями
двусторонней полисегментарной пневмонии (пораже-
ние до 30% паренхимы). Также были выявлены брон-
хоэктатические изменения легочной ткани с призна-
ками бронхиолита мелких бронхов. В стационаре при-
нимала антибиотики (амоксициллин, азитромицин) и
глюкокортикостероиды (дексаметазон). После выписки
стали беспокоить частые боли в животе, малопродук-
тивный кашель сохранялся.

С ноября 2022 г. мама девочки отметила усиление
кашля, который сопровождался подъемами темпера-
туры до фебрильных значений, в связи с чем были на-
значены терапия Амоксиклавом и ингаляции (Беро-
дуал + Лазолван). Проведенное лечение было без осо-
бого результата, малопродуктивный кашель сохра-
нялся. В январе 2023 г. ребенку провели повторное
КТ-исследование ОГК. При обследовании было вы-
явлено расширение субсегментарных бронхов с пато-
логическим содержимым в просвете. Бронхоэктати-
ческие изменения сохранялись. В связи с сохраняю-
щимися жалобами и изменениями по данным ком-
пьютерной томографии (КТ) ОГК ребенок в плановом
порядке госпитализирован в пульмонологическое от-
деление.

Объективно у ребенка установлен тяжелый дефицит
массы тела (коэффициент стандартного отклонения
индекса массы тела менее -3). Во время физикального
обследования была выявлены деформация концевых
фаланг кистей в виде «барабанных палочек» и ногтей –
«часовых стекол» (см. рисунок), периоральный акро-
цианоз. Аускультативно установлены побочные дыха-
тельные шумы по всем полям в виде крепитирующих
хрипов. Лабораторные маркеры воспаления были уве-
личены (С-реактивный белок, СОЭ, лейкоцитоз с ней-
трофильным сдвигом влево). На спирометрии обнару-
жены признаки рестриктивных нарушений средней тя-
жести (см. таблицу).

По наличию имеющихся рестриктивных изменений
КТ-картины ОГК, а также данным физикального
осмотра у ребенка был заподозрен муковисцидоз. Для
подтверждения диагноза были проведены потовая
проба (результат положительный – 121 ммоль/л) и
бронхоскопия, на которой были выявлены признаки
диффузного гнойного эндобронхита. Из посева бронхо-
альвеолярного лаважа был выделен Staphylococcus 
aureus (на момент исследования чувствительный к
стандартной антибиотикотерапии). Полученные ре-
зультаты исследования позволили подтвердить диаг-
ноз «муковисцидоз».

При дальнейшем обследовании девочки были вы-
явлены начальные признаки поражения поджелудоч-
ной железы. Также было проведено КТ-исследование
околоносовых пазух, на котором выявлено тотальное
затемнение верхнечелюстных пазух. В условиях стацио-
нара ребенку было проведено соответствующее лечение
с положительной динамикой: исчезли одышка и лихо-
радка, кашель стал более редким, купировались хрипы
при аускультации. Девочка была направлена на поста-
новку на учет больных с муковисцидозом.

Кисть пациентки с утолщением концевых фаланг в виде
«барабанных палочек» и ногтевых пластин – «часовых стекол»
(отмечены стрелками).
Patient’s hand showing thickening of the terminal phalanges (drum sticks)
and watch-glass nails (marked with arrows). 

Данные спирометрии. После проведения пробы с сальбутамолом улучшение незначительное. Признаки рестрикции нижних
дыхательных путей
Spirometry data. Minor improvement after the Salbutamol test. Signs of restriction in the lower respiratory tract

Показатель Значение до применения сальбутамола, % Значение после приема сальбутамола, % Изменение значения, %

ОФВ1 53 50 -3

ФЖЕЛ 56 51 -4

Примечание. ОФВ1 – объем форсированного выдоха за 1-ю секунду, ФЖЕЛ – форсированная жизненная емкость легких.
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Выводы и обсуждение
Мы продемонстрировали клинический случай

поздней диагностики муковисцидоза у девочки 8 лет.
На данном примере мы хотели показать, насколько
важно знать точный результат неонатального скри-
нинга муковисцидоза и как длительное отсутствие со-
ответствующего лечения может привести к ухудше-
нию прогноза основного заболевания и раннему по-
явлению его поздних осложнений. Можно предполо-
жить, что, если бы данной пациентке диагноз «муко-
висцидоз» был поставлен при скрининге в роддоме,
то при наличии современной терапии развитие пер-
вых осложнений в виде повторных пневмоний и даль-
нейших в виде дефицита массы тела и задержки фи-
зического развития, панкреатопатии, присоединения
хронической инфекции нижних дыхательных путей
(S. aureus), хронического синусита можно было избе-
жать и существенно отсрочить. Дальнейшее течение
заболевания существенно ухудшается, в первую оче-
редь из-за контаминации нижних дыхательных путей
S. aureus. По литературным данным, появление хро-
нической инфекции дыхательных путей неизбежно.
Колонизация микроорганизмами осуществляется в
первые 4 года жизни ребенка. S. aureus выделяют у

56% больных муковисцидозом [6]. У нашей паци-
ентки был выделен чувствительный к стандартной
антибиотикотерапии штамм микроорганизма. Вто-
рой неблагоприятный прогностический фактор – это
хроническое инфекционное поражение верхнече-
люстных пазух (синусит). Такие пазухи являются ре-
зервом для хронических инфекций [7]. Часто флора
из них не совпадает (не только по видовому составу,
но и по внутривидовой устойчивости к антибиоти-
кам) с флорой нижних дыхательных путей, и при не-
благоприятном течении муковисцидоза может разви-
ваться тяжелая коинфекция. Третьим отягощающим
фактором являются начальные признаки развития
поражения поджелудочной железы и энтеропатия.
Дальнейшее прогрессирование панкреатопатии мо-
жет привести к развитию сахарного диабета.
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