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РЕЗЮМЕ

Актуальность. Тяжёлые осложнения, которые вызывает муковисцидоз, требуют всестороннего изучения. 

Рассмотрение редких клинических вариантов течения заболевания является важной задачей для понимания 

полиморфизма клинических проявлений муковисцидоза.

Цель работы. Представить клинический случай врождённого мекониального перитонита, заворота тонкой 

кишки и некроза мекониальной псевдокисты брюшной полости, которые развились на фоне муковисцидоза, 

для дальнейшего совершенствования лечения и профилактики осложнений.

Результаты. Рассмотрен клинический случай муковисцидоза, причиной которого явилось сочетание пато-

генных мутаций в гене CFTR (мутация дельта F508; p.Phe508 и CFTRdele2,3). На этом фоне сформировались 

мекониальная псевдокиста, мекониальный перитонит и заворот тонкой кишки.

Заключение. Необходима насторожённость врачей в отношении наследственной патологии в случае наличия 

у пациентов сочетанных врождённых пороков развития кишечника.
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ABSTRACT

Background. The severe complications caused by cystic fibrosis require comprehensive study. Consideration of rare 

clinical variants of the course of the disease is an important task for understanding the polymorphism of cystic fibrosis 

clinical manifestations.

The aim of the work. To present a clinical case of congenital meconium peritonitis, small intestine volvulus and necrosis 

of meconium pseudocyst of the abdominal cavity associated with cystic fibrosis, for further treatment improvement 

and prevention of complications.

Results. The article presents a clinical case of cystic fibrosis caused by a combination of pathogenic mutations 

in the CFTR gene (mutation delta F508; p.Phe508 and CFTRdele2,3). Against this background, meconium pseudo-

cyst, meconium peritonitis and small intestine volvulus developed.

Conclusion. Doctors are required to be wary of hereditary pathology if patients have concomitant congenital intestinal 

malformations. 
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АКТУАЛЬНОСТЬ

Муковисцидоз (МВ) – это заболевание, вызван-
ное нарушением транспорта хлорид-ионов через кле-
точную мембрану [1–3], что в итоге приводит к тя-
жёлым поражениям органов, в которых выделение 
слизистого секрета является основой их функции. 
Распространённость муковисцидоза в различных по-
пуляциях варьирует; в России в год рождается око-
ло 300 детей с муковисцидозом [4].

МВ поражает множество органов, чаще всего же-
лудочно-кишечный тракт и дыхательную систему 
[3]. Синдром дистальной кишечной непроходимо-
сти считается довольно редким осложнением у па-
циентов с муковисцидозом [3]. Однако некоторые 
авторы насчитывают распространённость этого син-
дрома на уровне 23,3–35,5 эпизода на 1000 пациен-
тов с муковисцидозом в год [5, 6].

Таким образом, подробное рассмотрение редких 
клинических вариантов течения заболевания являет-
ся важной задачей для понимания клинических про-
явлений муковисцидоза.

ВВЕДЕНИЕ

Муковисцидоз – тяжёлое наследственное ауто-
сомно-рецессивное заболевание, которое поража-
ет все экзокринные железы, жизненно важные ор-
ганы и системы. Распространённость муковисци-
доза варьирует от 1:2500 в Австралии до 1:25 000 
в Финляндии [1]. Причиной заболевания является 
мутация в гене CFTR (cystic fi brosis transmembrane 
conductance regulator). Ген расположен на длин-
ном плече 7-й хромосомы и содержит 27 экзонов 
и 250 000 нуклеотидов. В настоящий момент на-
считывается до 1939 мутаций гена CFTR, которые 
служат причиной развития различных форм му-
ковисцидоза [2]. Часть из них чаще встречаются 
в России: дельта F508 (53,2 %); CFTRdele2,3(21kb) 
(5,9 %); N1303K (2,7 %); 2184insA (2 %); 2143delT 
(2 %); W1282Х (1,8 %); G542Х (1,7 %); 3849+10kbCT 
(1,7 %); R334W (0,8 %); S1196Х (0,6 %) [2].

В литературе описаны случаи сочетания муко-
висцидоза с синдромом дистальной интестинальной 
обструкции [3] у ребёнка 9,5 лет; мекониевая непро-
ходимость кишечника развивается у 10–15 % ново-
рождённых детей, страдающих муковисцидозом [2]. 
В данной статье мы рассматриваем клинический слу-
чай, при котором муковисцидоз сочетался с врож-
дённым мекониальным перитонитом на фоне заво-
рота тонкой кишки и некроза мекониальной псевдо-
кисты брюшной полости.

ЦЕЛЬ ИССЛЕДОВАНИЯ

Описать редкий клинический случай сочетания 
муковисцидоза с врождённым мекониальным пери-

тонитом на фоне заворота тонкой кишки и некро-
за мекониальной псевдокисты брюшной полости 
для совершенствования лечения и профилактики.

КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ

Ребёнок (девочка) в возрасте 2 месяцев 01.08.2023 
поступил в отделение хирургии новорождённых 
и недоношенных детей ОГАУЗ «Городская Ива-
но-Матрёнинская детская клиническая больница» 
(ОГАУЗ ГИМДКБ) переводом из Областного пери-
натального центра ГБУЗ «Иркутская ордена «Знак 
Почёта» областная клиническая больница» с жало-
бами на вздутие живота, неустойчивый, жидкий, во-
дянистый стул, плохую прибавку массы тела.

Анамнез
Ребёнок от 6-й беременности, 3-х родов. Со слов 

матери, беременность протекала с осложнениями: 
на 12-й неделе был поставлен диагноз: кандидоз-
ный вульвовагинит. Проведена санация половых 
органов. Ультразвуковое звуковое исследование 
(УЗИ) на 18-й неделе выявило подозрение на об-
структивное поражение кишечника плода. Повтор-
но УЗИ проведено на 21-й и 25-й неделях: достовер-
ных данных, свидетельствующих о патологии желу-
дочно-кишечного тракта (ЖКТ), не было выявлено. 
На 30-й неделе выявлен врождённый порок разви-
тия (ВПР) ЖКТ: обструктивное поражение кишеч-
ника, возможно, множественные атрезии участков 
тонкого и толстого кишечника. Проведён наталь-
ный консилиум: прогноз для выздоровления сомни-
тельный. С 20-й недели назначен приём утрожеста-
на, кардиомагнила.

Преждевременное родоразрешение состоялось 
в 36 недель путём Кесарева сечения по поводу кра-
евой отслойки плаценты; ребёнок находился в го-
ловном предлежании. Вес при рождении – 3030 г, 
рост – 48 см, оценка по шкале Апгар – 6–7 баллов. 
После рождения дыхание регулярное, крик негром-
кий, частота сердечных сокращений (ЧСС) более 
100/мин. Сатурация кислорода – 78 %. Выявлены 
видимые ВПР: живот увеличен в размере до 40 см 
в окружности; в гастральном зонде имеется обиль-
ное количество отделяемого кишечного характера. 
На 5-й минуте после рождения отмечается отрица-
тельная динамика по респираторному статусу, ды-
хание у ребёнка ослабленное, с участием вспомога-
тельной мускулатуры, на 30-й минуте – в транспорт-
ном кувезе с автономной искусственной вентиляци-
ей лёгких. Ребёнок переведён в отделение реанима-
ции новорождённых № 9. 

Был проведён осмотр хирургом, после чего по-
казано экстренное оперативное вмешательство 
по поводу врождённого мекониального перитони-
та на фоне заворота тонкой кишки и некроза, меко-
ниальной псевдокисты брюшной полости. Проведе-
ны верхняя поперечная лапаротомия, энтеролизис, 
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резекция нежизнеспособных участков кишечника; 
наложен еюноилеоанастамоз. Послеоперационно 
в динамике состояние ребёнка тяжёлое, отсутству-
ет прибавка в весе, потери со стулом составляют 
28 мл/ кг/с. Стул светлый, разжиженный, в копро-
грамме нейтральный жир в большом количестве. 
Проведена коррекция питания с заменой 3 кормле-
ний на ночную смесь с расщеплёнными триглицери-
дами (Monogen (Nutricia, Россия)), дипептивен в объ-
ёме 2 мл/кг/с. Наблюдается отрицательная динами-
ка: лейкопения, повышение С-реактивного белка 
(СРБ), эпизоды повышения температуры до 37,5 °C. 
Назначена коррекция антибактериальной, противо-
грибковой терапии. 

Девочка была переведена в отделение хирур-
гии новорождённых и недоношенных детей ОГА-
УЗ ГИМДКБ.

Объективный статус при поступлении
Общее состояние очень тяжёлое, сознание ясное, 

положение пассивное, температура тела в аксилляр-
ной области – 36,8 °С, ЧСС – 166/мин, частота ды-
хательных движений – 52/мин, вес – 2555 г, должен-
ствующий вес – 3630 г, дефицит массы тела – 1075 г 
(29,6 %), окружность головы – 34 см, окружность 
грудной клетки – 31,5 см. Кожа и видимые слизи-
стые бледные, чистые, влажные на ощупь. Подкож-
но-жировой слой выражен умеренно, распределён 
равномерно. Лимфатические узлы не увеличены, 
при пальпации безболезненны, подвижны. Мышеч-
ная система развита удовлетворительно. 

Грудная клетка цилиндрическая, симметричная, 
пальпаторно безболезненная во всех отделах, пер-
куторно – ясный лёгочный звук. Над всей поверх-
ностью лёгких аускультативно: везикулярное ды-
хание проводится ослаблено во все отделы, хрипов 
нет, от увлажнённого кислорода не зависит, сату-
рация – 98 %.

Границы относительной сердечной тупости – 
в проекции возрастной нормы, аускультативно: тоны 
сердца ритмичные, над областью сердца выслуши-
вается интенсивный систолический шум с проведе-
нием на спину, подмышечную область, пульс на пе-
риферии удовлетворительный.

Язык при осмотре чистый, влажный; живот уве-
личен в размере, вздут, пальпации доступен, бо-
лезненный; печень выходит из-под края рёберной 
дуги на 2 см; селезёнка пальпируется у края рёбер-
ной дуги; стул водянистый, слабо пигментирован.

При осмотре поясничной области пастозности 
не выявлено, отёки отсутствуют, при пальпации 
почки не определяются, диурез в пределах нормы. 

Локальный статус: на послеоперационном шве 
репарация первичным натяжением, шов состояте-
лен, без признаков воспаления.

Лабораторные исследования
Общий анализ крови: эритроциты – 3,73 × 1012/л; 

лейкоциты – 7,7 × 109/л; лимфоциты – 51,3 %; гемо-

глобин – 109 г/л; гематокрит – 32,4 %; тромбоци-
ты – 193 × 109/л. 

Биохимический анализ крови: глюкоза – 
4,37 ммоль/л; общий билирубин – 98,34 мкмоль/л; 
аспартатаминотрансфераза – 32,05 МЕ/л; аланина-
минотрансфераза – 31,35 МЕ/л; лактатдегидроге-
наза – 192,25 МЕ/л; гамма-глутамилтрансфераза – 
290,32 Ед/л; щелочная фосфатаза – 607,32 Ед/л; кре-
атинин – 17,69 мкмоль/л; общий белок – 45,15 г/л, 
альбумин – 32,51 г/л; СРБ – 62,35 мг/л; ферритин – 
306,11 мкг/л.

Общий анализ мочи в норме.
Иммунохромотографический анализ кала выя-

вил антигены к токсину А и В Clostridium diffi cile. 

Инструментальные исследования 
Электрокардиограмма: в пределах возрастных 

показателей.
УЗИ брюшной полости и мочевыделительной си-

стемы: без грубой эхоструктурной патологии.
Эхокардиография: врождённый порок сердца – 

дефект межпредсердной перегородки малых раз-
меров.

Обзорная рентгенография органов брюшной по-
лости: данных, свидетельствующих о задержке пас-
сажа контрастного препарата, по данной рентгено-
грамме не выявлено (рис. 1).

Рис. 1. Обзорная рентгенография органов брюшной по-

лости

Консультация невролога: перинатальное пораже-
ние центральной нервной системы смешанной эти-
ологии. Синдром угнетения.

При молекулярно-генетическом исследова-
нии крови ребёнка и родителей была выявлена му-
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тация в гене CFTR: мутация дельта F508; p.Phe508 
у матери и CFTRdele2,3 у отца в гетерозиготном 
состоянии. 

Была проведена коррекция питания, начата за-
местительная ферментная терапия, коррекция анти-
бактериальной терапии:

Питание смесью Monogen (Nutricia, Россия) 
по 20 мл через 3 часа, соска + зонд. 

Смекта в течение суток – 1 пакет на 50 мл воды. 
Антибактериальная терапия: цефотаксим вну-

тривенно (в/в) 100 мг/кг/cут. 86 мг 3 раза в сутки; 
ванкомицин в/в 20 мг/кг/сут. 50 мг 3 раза в сутки.

Противогрибковая терапия: вориконазол 
18 мг/ кг/сут. 46 мг 1 раз в сутки.

Гепатопротекторы: Урсофальк 30 мг/кг/сут. 8 мл 
2 раза в сутки. 

Заместительная ферментная терапия: Креон 
13 тыс. ЕД/кг/сут.

Витамин D 1000 ЕД 1 раз в сутки; Пепидол 2 мл 
8 раз в сутки.

После коррекции питания и проведённого ле-
чения отмечена положительная динамика в наборе 
веса, урежении стула, улучшении аппетита и обще-
го состояния. 

ОБСУЖДЕНИЕ

Ген CFTR, отвечающий за развитие муковисци-
доза, кодирует муковисцидозный трансмембран-
ный регулятор проводимости [4], который функ-
ционирует как Cl-селективный канал с низкой про-
водимостью, управляемый циклами связывания 
и гидролиза аденозинтрифосфата [7]. Из-за мута-
ции этого гена нарушается формирование хлор-
ного канала в мембранах эпителиальных клеток, 
что приводит к задержке ионов натрия и воды, 
обезвоживанию и сгущению секретов экзокрин-
ных желез [3].

Сложный молекулярно-генетический дефект со-
четания мутаций гена CFTR дельта F508; p.Phe508, 
полученных от матери, и CFTRdele2,3, полученной 
от отца, стал причиной тяжёлой кишечной формы 
муковисцидоза у ребёнка.

Авторы, исследовавшие особенности мутации 
дельта F508 [8], считают, что отсутствие фенилала-
нина-508 вызывает нарушение нормального процес-
са биосинтеза и тем самым приводит к сохранению 
и последующей деградации мутантного белка в эн-
доплазматическом ретикулуме, однако это не вли-
яет на связывание нуклеотидов белком [8]. Авторы 
пришли к выводу, что дефект delF508 представля-
ет собой сочетание неправильной локализации и не-
стабильности белка в дополнение к частичным де-
фектам функции канала [8].

Мутация дельта F508 CFTR приводит к образо-
ванию неправильно свёрнутого белка CFTR, кото-
рый сохраняется в эндоплазматическом ретикулуме 
и подвергается распаду [9]. Есть сведения, что му-

тация дельта F508 составляет 33,8 % от еврейских 
аллелей CF [10].

Мутация F508del является самой распростра-
нённой мутацией гена CFTR во всём мире, частота 
в России составляет 52 % [11].

Вторая по частоте мутация муковисцидоза – 
мутация CFTRdele2,3(21kb), которая носит назва-
ние «славянская» из-за распространения среди 
славян [11]. Её распространённость в России со-
ставляет 5,9 % [11]. Мутация CFTRdele2,3(21kb) 
(c.54-5940_273+10250del21080, p.Ser18Argfs*16) 
является делецией 21 080 нуклеотидов с потерей 
экзонов 2 и 3 гена CFTR и сдвигом рамки считыва-
ния в эпителиальной мРНК CFTR [11], в результа-
те чего создаётся сигнал преждевременной терми-
нации в экзоне 4 [12].

Обе мутации, полученные и от отца, и от мате-
ри, являются причиной внутриутробного течения 
клинических проявлений муковисцидоза, которые 
сформировали врождённый мекониальный перито-
нит на фоне заворота тонкой кишки.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Нарушение проходимости кишечника является 
одним из тяжёлых осложнений муковисцидоза. Од-
нако данная патология развивается не у всех ново-
рождённых с муковисцидозом. Сочетание двух па-
тогенных мутаций, полученных от отца и от матери, 
в данном клиническом случае привело к развитию 
мекониальной кисты. В связи с этим пренатальная 
профилактика имеет важное значение для прерыва-
ния патологической беременности по медицинским 
показателям. Не менее важна насторожённость вра-
чей в отношении наследственной патологии при на-
личии у пациента врождённых пороков развития ки-
шечника [13].
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