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Результаты. У всех 30 пациентов с мВ, находившимся под наблюдением были выявлены 
значимые уровни ИРт более 70 нг/мл на этапе неонатального скрининга. При проведении 
потовых проб определились положительные для мВ показатели >59 ммоль/л. У всех этих 
пациентов уже на первом году жизни развернулась картина мВ, которая проявлялась респи-
раторным и кишечным синдромом, что позволило поставить диагноз смешанной формы за-
болевания. Все 30 детей были поставлены на учет, и в дальнейшем постоянно наблюдаются 
и получают базисную терапию.

Выводы: возможность ранней постановки диагноза при проведении неонатального скри-
нинга обеспечивает высокую эффективность диспансеризации больных мВ, повышает пока-
затели физического развития, обеспечивает социальную адаптацию детей.
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Актуальность исследования: муковисцидоз (мВ) самое частое из орфанных заболеваний, 
обусловленное мутацией гена мВтР (муковисцидозного трансмембранного регулятора), ха-
рактеризующееся поражением экзокринных желез, жизненно важных органов и имеющее 
обычно тяжелое течение и прогноз.

Цели исследования: сравнить течение мВ и качество жизни в зависимости от сроков 
постановки диагноза у двух пациентов.

Материалы и методы: представлен анализ историй болезни двух детей с муковисцидозом 
смешанной формой, с мутацией delF508.

Результаты. 1. Фенотипические проявления муковисцидоза зависят от типа мутаций. Ран-
няя манифестация и наиболее тяжелое течение наблюдаются у больных гомозигот по delF508. 
2. мальчику Н. поставлен диагноз мВ в 7 лет 10 мес., в настоящее время 10 лет. К моменту 
постановки диагноза хроническая дыхательная недостаточность 2ст, признаки хронической 
гипоксии, высев из мокроты Ps. aeruginosa. Признаки хронического бронхита, двусторонние 
бронхоэктазы при первичной диагностике. Хроническая панкреатическая недостаточность 
тяжелой степени. мальчику м. был поставлен диагноз в 3 мес, в настоящее время 17 лет. 
Заболевание манифестировало с кишечных проявлений в виде мекониального илеуса. В даль-
нейшем проявились признаки мальдигестии и мальабсорбции. Легочные проявления: хрони-
ческий кашель с трудноотделяемой мокротой, в 13 лет поставлен диагноз хронического 
катарально- гнойного бронхита с двусторонними бронхоэктазами, признаки хронической ги-
поксии. Высев Ps. aeruginosa c лет с 16 лет. Признаки ДН 1–2 при обострении.

Выводы: 1. Ранняя диагностика и начало лечения мВ обеспечивает более высокий тера-
певтический эффект и улучшает качество жизни.

Рано начатая терапия предупреждает присоединение агрессивной флоры и развитие не-
обратимых изменений бронхолегочной системы.
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