
Муковисцидóз (кистозный фиброз) — 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. 
В основе заболевания лежит мутация в гене CFTR, который локализован в середине 
длинного плеча 7-й хромосомы. 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 %. 
 
Различают следующие клинические формы муковисцидоза: 
 

• преимущественно лёгочная форма (респираторная, бронхолёгочная); 
• преимущественно кишечная форма; 
• смешанная форма с одновременным поражением желудочно-кишечного 

тракта и органов дыхания; 
• мекониевая непроходимость кишечника; 
• атипичные и стёртые формы (отечно-анемическая, цирротическая и др.). 

 
Диагностика муковисцидоза 
 
Общие признаки: отставание в физическом развитии, рецидивирующие 
хронические заболевания органов дыхания, полипы носа, упорно текущий 
хронический гайморит, хронический бронхит, рецидивирующий панкреатит, 
дыхательная недостаточность. Хронические колиты, холециститы у родственников. 
 
ДНК-диагностика наиболее чувствительная и специфическая. Ложные результаты 
получают в 0,5—3 % случаев.  
 
 


