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Mykosucumaos (MB) npeactasnaet cobon cuctTeMHOe MOHOreHHOe Hac/1eACTBEHHOE
3ab0/1eBaHME C aYyTOCOMHO-PELECCMBHbBIM TUMNOM HAac1e40BaHMSA, B OCHOBE
NaTOPU3NONOTNYECKNUX MEXAHM3MOB KOTOPOIO J1eXaT HapYLEHNA MOHHOIO TPAHCNOPTa
B SNUTEINN SK30KPUHHDbIX Kees.

MyKkosucumaos knaccmpmnumposad 8 OMIM noa Homepom 219700.

Mykosucumaos no MKB, 1o ectb no MexayHapoaHOW KnaccndpmuKkaumm bonesHemn, umeet
obwmm Ko 3abonesaHus E84.

[Tp1 3TOM ero pasinyHble MyTauun 1 NoABUAbI MPeACTaBAEHbI CAeayoWen CUCTEMOM
KOANPOBKMU:

E84.0 — myKkoBMCUMA03 C IETOYHbIMM MPOABJIEHUAMM,

E84.1 — C KnweyHbIMKM NPOABAEHUNAMMN,

E84.8 — c Apyrumu npoAaBaIeHNAMM,

E84.9 — HeyTOYHEHHbIN.




YactoTa 3ab0a1eBaHMA B Pa3HbIX MONYAALMAX, HALUMAX N STHUYECKUX FPYNNax CyLEeCTBEHHO BapbUPYET,
coctaBnaa B cpeaHem 1 : 2000—2500 HoBOpOKAEHHbIX Y NpeacTaButenen benon pacol 1 1 : 9000—10000
y npeacTasutenen appurkaHckom pacol, a B PO coctasnaet 1 cayvamn Ha 4900 HOBOPOXKAEHHbIX.
Mykosucumaos (MB) passnBaeTcs B pe3ysibTaTe MyTauMmM reHa, Pacnon0KeHHOro Ha AJMHHOM naede 7-
M Xpomocombl B 06n1actn q31 v HacneayeTca No ayTOCOMHO-PeLeccMBHOMY Tmny. [eH
TPpaHCMeMbpaHHOro perynatopHoro 6enka mykosucumaosa (MBTP) coctont n3 250 000 nap
OCHOBAHMM, €ro CMbIC/10BasA YacCTb, KoAMpPYOLWaa matpuyHyto PHK, npeactasneHa 27 sk3oHamun. MBTP
OTHOCUTCA K ceMbe AT® CBA3bIBAIOLLMX MPOTEMHOB, ABAAETCA TPAHCMEMOpPaHHbIM Be KoM U
PYHKUMOHMPYET Kak LAM®-3aBUCUMbIN XJTOPHbIM KaHa.

CerogHsa n3sectHo 6onee 1500 pasHoobpa3Hbix myTaumin B reHe CFTR. BoabWMHCTBO MX BCTPeYaeTcA
NOCTAaTOYHO pPeaKo, OAHAKO eCTb HECKOIbKO MyTaLMii, XapaKTepPHbIX A4as 3anagHon EBponbl n Poccuu.
M3 HMX Yalle Bcero obHapyxmBaetcsa myTauma F508del - Aeneuma Tpex Hykneotnaos B 10 aK30He, Npu-
BOAALLAA K BblIMageHWIO PeHNIANaHMHA
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B 3aBMCMMOCTM OT NEPBUYHOIO NOBPEKAAOWETO AedeKTa BCe myTaumm reHa MBTP
noApa3aenAatoTca Ha 5 KNacCcoB:

| Knacc — oTcyTcTBME cnHTe3a MIBTP (G542X, W1282X, R553X, 2143delT, 1677delTA);

e || Knacc — 6b1okmpoBaHue co3peBaHna MBTP (del F508, del | 507, N1303 K, S541 |, S549 R);
e ||| Knacc — HapyLweHua peryaaunm eyHkUnm MBTP, KOTOPbIN 4OCTUIAET anMKaibHOM
membpaHbl, HO He MOXeT akTuBmnpoBaTbca (G551 D, G1224 E, S1255 P);

e |\ Knacc — HapyweHme TpaHcnopTa noHos Cl- (R117 H, R334 W, R347 P);

e \/ Knacc — 3amegsieHne cmHTe3a MBTP, oaHako PYHKUMOHMpPYET OH HoOpMaabHO (A455 E,
3849+10kbC-T)

1—3 Knaccbl MyTauUMM OTHOCATCA K TaK HAa3bIBAEMbIM KTAMKE/IbIMY,

onpeaenaAroLLMM BbIPAXKEHHYIO KIMHUYECKYHO KapTUHY 3aboneBaHna, a mytaumm 4—5 Knaccos,
KaK NpaBuI0o, ABAAIOTCA KMATKUMWU», NMPU KOTOPbIX KNMHUYeCKaa KapTuHa MB cmasaHHasg, C
MWUHMMaNbHO HAapPYyWEHHOW PYHKUMEN NOAKENYAOYHOW KENE3bI.
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Bo3pacT maHudecTaumm — PaHHee AETCTBO

OTMe4YyeHa 3aBMCMMOCTb TAXKECTM TeYeHMA 3a001eBaHNA OT CPOKOB NOSABAEHNA NEPBbIX
CMMMTOMOB — YeM Majlle pebeHOoK K MOMEHTY MaHUdecTaumm 6ONe3HN, TEM TAXKENEe TeYeHne
n bonee HebaronpmMATEH NPOTHO3.

Y10 BCe BonbHble MB yMCTBEHHO COBEPLUEHHO MOJTHOLEHHbI.

MYKOBUCLIMAO3 XapaKTEPMU3YETCA MHOMXKECTBOM PA3/TMYHbBIX KIMHUYECKUX MPOABAEHUN, YTO
0byCNOBAEHO NOIMOPraHHOCTbIO MOPAXKEHUA , MPU 3TOM BCE OHM ONPEAENATCA CTENEHDBIO
BbIPAXKEHHOCTM NAaTO/IOTMYECKUX N3SMEHEHUM, aKTYA/IbHOCTbIO OC/NOXHEHMM, 3 TaKKe BO3PaCTOM
6onbHOro. Popmbl MYKOBMCLIMA03a MOTYT BbITb Cieayoume:

-NpenmyLLecTBeHHbIM 06pa3om feroyHan (bpoHXxonero4yHaa Man pecnmpaTopHas);
-NpPenMyLLLECTBEHHBIM 0BPA3OM KULLEYHAS;

-CMeLaHHasA (B AaHHOM Cay4Yae NoparkeHnto NOANEXNT O4HOBPEMEHHO M OPraHbl AbIXaHWS, U
KKT);

-MeKOHMeBasa HeNnpPoOXoAMMOCTb KULLIEYHUNKA;

-CTEPTbIE M ATUNUYHbIE BaPMaHTbl OPM NMPosBaeHnA 3aboneBaHms.



PecnupaTopHbIM TPaKT

B TeyeHme nepBOro roaa *M3HM MNOABAAOTCA CMMMTOMbI MOPAXKEHUSA PECTTMPATOPHOMN
CUCTEMDbI:

-CTOWMKMM CYyXOW Kallesb

-NPUCTYMbl YAYLIbA

-0blLLIKa

B nanbHenwem OCHOBHbIMM *Kanobamm, CBA3AHHbIMM C MOPaXKEHMEM Nerknx, y 601bHbix MB
ABNAIOTCA:

-Kalwenb ¢ 6ONbLWMM, KOIMYECTBOM TPYAHOOTAENAEMON THOMHOW MOKPOTbI, MEPUOANYECKOE
KPOBOXapKaHbe, 0A4blKa, CHUKEeHNE pu3mdeckom paboTocnocobHoCTH.

A TaK Xe: baegHas KOXKa C 3eMAUCTbIM OTTEHKOM, aKPOLMAHO3, OAblLLKa B MOKOE,
boykoobpa3Haa Gopma rpyaHom KNETKK, AedopMaLmsa KOHLEBbBIX GanaHr MO TUMY
«bapabaHHbIX MaNoYeK»



KuweyHuK

-COMPOBOXKAAETCA 3aKYNOPKOW ANCTA/IbHbIX OTAEN0B TOHKOM KULLKM TYCTbIM U BA3KUM
MEKOHMEM 1 PA3BUTUEM MEKOHMANbHOTO naeyca y 15% HoBOpoOKAeHHbIX BONbHbIX.
-BbinageHmne npamon KULWKKM oTMmedeHo Y 25% 6onbHbIX

-B34YTUIO XMBOTA

-CYXOCTb BO PTY, 4TO 0OYC/0OBNEHO BbICOKOM BA3KOCTbIO C/OHDbI

CmelwaHHaa popma MB asnaeTca Hanbonee TAKeNoM 1 BKAOYAET KAMHMYECKME CUMITOMDbI
KaK JIEFOYHOW, TaK U KULLIEYHOW POPM.

CrepTble popmbl 06ycn0BAEHbI OCODLIMM PA3HOBUAHOCTAMM MyTaumin B reHe CFTR.
3aboneBaHne ANATHOCTMPYETCA, KaK NPaBMIO, C/Iy4alMHO, 4aCTO BO B3POC/IOM BO3pacTe,
rogaMu NpoTeKkasa nod PasNYHbIMMU K MAaCKaMmM» - CUHYCUT, PELNONBUPYIOLWMIM DPOHXMT,
XPOHMYECKME OOCTPYKTMBHbIE BONE3HM NETKMX, UMPPO3 NEYEHM, MYKCKOe becnaoaune.



CMNTOMBI MyKOBUCLMAD3A:

biXaTe/lbHas CUCTEMa
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[TDOTOKON CKPUHMHIA Ha MYKOBMCLIMA03 BKAOYAET YeTblipe aTana, mpuyem TO/IbKO NepBble TPr
ABNAOTCA 00A3aTENbHBIMU:

— nepBoe onpeaeneHne KOHUEeHTpauMm MMMYyHOPEaKTMBHOMO TPUMNCUHA;

— MNOBTOPHOE onpeaeneHne KOHLEeHTPaLnm

MMMYHOPEaKTUBHOIO TPUMCUHA;

— npoBeJeHne NoToBoro tecta (bonee 60 mmons/n) ;

— JHK-AnarHocTuKa.

N3mepeHune TpaHCINUTENNANbHOM Pa3HOCTU Ha3a/1bHbIX 3/IEKTPUYECKNX NOTEHLMANOB.

CyTb MeTo/ia COCTOMUT B U3MEPEHUNN PA3HOCTM NOTEHLMANIOB MeX Y 31eKTpoaaMun, OANH U3
KOTOPbIX PAacnoaaraeTca Ha NOBEPXHOCTU CAN3NCTOM 0HON0YKM HOCA, @ BTOPOM Ha Npeaniedybe. B
HOpMe nMpeaenbl Pa3HOCTM NoTeHUKMaNnoB Konebatotcsa oT -5 mV go -40 mV. 3ToT TecTt gocTyneH
TO/IbKO B YC/1I0BMAX CNeumann3npoBaHHbIX KINMHUYECKMX LEeHTPOB.



AHANWN3 KPOBU HA UPT
(noHoweHHbe = 4=5- feHb, HeAoHOWeHHbe = 7=8-1 aeHb)

l~ - ~WUPT< 70 Hr/MN - HOpMa

MOBTOP UPT — 21-28-1 aexb UPT >= 70 Hr/imn

— UPT< 40 Hr/Mn - HopMa

MPT >= 40 Hr/mn NOTOBAS NPOBA

OTpuyatensHam -~ / l
<60 mMmonb/n

* MorpaHuyHan MonoxuTensHan
_ 60-80 mmone/n > 80 mmons/n
HabnwaeHue no M/x
KOHCynbTayus B 1 rog
/'-12 MyTayuu
MyTauua
Het MyTaumin |<——— aOHK-AHANM3 [ —
l MYKOBMCLIMAO3
I-laﬁ:maenue B UeHTpe MB,

Cxema HeoHaTaNbHOro CKPMHUHIA Ha
MyKosuncumnaos 8 MOCKOBCKOM
permonHe



ObA3aTenbHble cocTaBasaowme neyeHms 6onbHbIX MB:
-PepmeHTOTEPANKMA NpenapaTaMmm NOAKeNYA0HHOM Kene3bl
-MyKonnTnyeckaa tepanua

-leyebHasa Pu3KyabTYpPa (Pn3noTepanmsa, KMHe3nTepanua)
-AHTUMUMKPODHAA Tepanus

- [l[poTnBOBOCNANINTENIbHAA TepanmA

- [lneToTepanuA

-ButammHoTepanma



Jlntepartypa
1- «OcobeHHOCTM MAacCOBOrO CKPMHMHIA HOBOPOXKAEHHbIX Ha MyKOBMCUMA03» Y « MeanKo-reHeTUYEeCKMN HayYHbIN
ueHTp PAMH», Mocksa 3.A. Kycosa, H.HO. Kawwnpckaa, H.M. KanpaHos, *XypHan «PMM*» tom 18, Ne 5, 2010.
2- « MyKOBUCLMA03 CErOAHA: AOCTUXEHMA N NPODOAEMbI, NEPCMEKTMBbLI STUONATOreHETUYECKOW Tepanum» T.
f[embuLKas, AOKTOP MeAMNLMHCKMX HaYK, npodeccop, A. HepMeHCKMM, KaHANAAT MeANLMHCKMX HaYK , E. BonuoBa,
NOKTOP MeanLUMHCKNX HayK, npodeccop HNW nynbmoHonornm CIoerMy mm. akaa,. W.M. Masnosa, CaHkT-MNeTepbypr,
KypHan «BPAY» Ne2 2012.
3- «Mykosucumao3y geten» C. C. MBKuHa, /1. B. Kpneuukas, T. A. Jlatoxo, /1. A. Xmbiako, M. @.3umennxmHa, *KypHan
«[Mpobnembl 310p0BbA U 3KON0TMN» 2015.
4- « MyKoBMCUMA03: yaap cyabbbl nam nocnaHme cebiwe?» A.J1. TTyxanbCKMM AOKTOP MEAULIMHCKUX HayK, npodeccop,
rNaBHbIM HAYYHbIM COTPYAHUK MeanKo-reHUTUYecKkoro Hay4yHoro ueHtpa PAMH, I.B. LmapuHa
KypHan «MeanmumHcKkaa reHetka» Ne6 201 2.
5- «BanAHME HEeOHATa/IbHOTO CKPUHMHIA Ha TeYeHMe MYKOBMCLIMAO03a Ha Npumepe rpynnbl naumeHToB MOCKOBCKOTO
pernoHa» B.[. lepmaH 1, 2, K.m.H., E.N. KoHapaTbesa 1, 2, A.m.H., npodeccop, A.HO. BopoHKoBa 1, 2, K.Mm.H., H.IO.
Kawwnpckas 1, a.m.H., npodeccop, J/1.A. LLabanosa 1, 2, K.m.H., B.C. HukoHoBa 1, 2, K.m.H., E.K. }ekaunte 1, 2, C.W.
Kyues 1, 4.M.H., npodeccop, 4n.-kopp. PAH, kypHan «MeanumHckmin coset» Nel8, 2017.
6- «MyKOBMCLMAO3: AMATHOCTUKA, KAMHMKA, OCHOBHbIe NpuHUMNbl Tepanunm» C.A. Kpacosckum, B.A. CamonneHkKo,
E.J1. AmennHa , XKypHan «bonesnb» 1 2013.



	ФГБОУ ВО «Чувашский государственный Университет им. И. Н. Ульянова» �Медицинский факультет �Кафедра медицинской биологии с курсом микробиологии  и вирусологии
	Муковисцидоз (МВ) представляет собой системное моногенное наследственное заболевание с аутосомно-рецессивным типом наследования, в основе патофизиологических механизмов которого лежат нарушения ионного транспорта�в эпителии экзокринных желез.�Муковисцидоз классифицирован в OMIM под номером 219700.�Муковисцидоз по МКБ, то есть по Международной классификации болезней, имеет общий код заболевания Е84. �При этом его различные мутации и подвиды представлены следующей системой кодировки:�E84.0 — муковисцидоз с легочными проявлениями, �E84.1 — с кишечными проявлениями, �E84.8 — с другими проявлениями, �E84.9 — неуточненный. 
	Частота заболевания в разных популяциях, нациях и этнических группах существенно варьирует, составляя в среднем 1 : 2000–2500 новорожденных у представителей белой расы и 1 : 9000–10000 у представителей африканской расы, а в РФ составляет 1 случай на 4900 новорождённых.�Муковисцидоз (МВ) развивается в результате мутации гена, расположенного на длинном плече 7-й хромосомы в области q31 и наследуется по аутосомно-рецессивному типу. Ген трансмембранного регуляторного белка муковисцидоза (МВТР) состоит из 250 000 пар оснований, его смысловая часть, кодирующая матричную РНК, представлена 27 экзонами. МВТР относится к семье АТФ связывающих протеинов, является трансмембранным белком и функционирует как цАМФ-зависимый хлорный канал. �Сегодня известно более 1500 разнообразных мутаций в гене CFTR. Большинство их встречается�достаточно редко, однако есть несколько мутаций, характерных для Западной Европы и России.�Из них чаще всего обнаруживается мутация F508del - Делеция трех нуклеотидов в 10 экзоне, при-�водящая к выпадению фенилаланина�
	Слайд номер 4
	Слайд номер 5
	Слайд номер 6
	Слайд номер 7
	Слайд номер 8
	Слайд номер 9
	Слайд номер 10
	Слайд номер 11
	Слайд номер 12
	Слайд номер 13
	                                                                               Литература�1- «Особенности массового скрининга новорожденных на муковисцидоз» ГУ «Медико-генетический научный центр РАМН», Москва З.А. Кусова, Н.Ю. Каширская, Н.И. Капранов, журнал  «РМЖ» том 18, № 5, 2010.�2- «Муковисцидоз сегодня: достижения и проблемы, перспективы этиопатогенетической терапии» Т. Гембицкая, доктор медицинских наук, профессор, А. Черменский, кандидат медицинских наук , Е. Бойцова, доктор медицинских наук, профессор НИИ пульмонологии СПбГМУ им. акад. И.П. Павлова, Санкт-Петербург , журнал «ВРАЧ» №2 2012.�3- «Муковисцидоз у детей» С. С. Ивкина, Л. В. Кривицкая, Т. А. Латохо, Л. А. Хмылко, И. Ф.Зимелихина, журнал «Проблемы здоровья и экологии» 2015.�4- «Муковисцидоз: удар судьбы или послание свыше?»  А.Л. Пухальский доктор медицинских наук,  профессор, главный научный сотрудник Медико-генитического научного центра РАМН,  Г.В. Шмарина�журнал «Медицинская генетика» № 6   2 0 1 2.�5- «Влияние неонатального скрининга на течение муковисцидоза на примере группы пациентов Московского региона» В.Д. Шерман 1, 2, к.м.н., Е.И. Кондратьева 1, 2, д.м.н., профессор, А.Ю. Воронкова 1, 2, к.м.н., Н.Ю. Каширская 1, д.м.н., профессор, Л.А. Шабалова 1, 2, к.м.н., В.С. Никонова 1, 2, к.м.н., Е.К. Жекайте 1, 2, С.И. Куцев 1, д.м.н., профессор, чл.-корр. РАН, журнал «Медицинский совет»  №18, 2017.�6- «Муковисцидоз:  диагностика, клиника, основные принципы терапии» С.А. Красовский, В.А. Самойленко, Е.Л. Амелина , журнал «Болезнь» 1  2013.

