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КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ

Клинический случай поздней диагностики 
муковисцидоза у подростка с назальным 
полипозом
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Резюме
Муковисцидоз — наследственное заболевание, при кото-

ром изменение гена CFTR приводит к системному пораже-

нию экзокринных желез и хроническому прогрессированию 

легочной патологии. Отмечается переход муковисцидоза 

в категорию контролируемых хронических заболеваний: со-

вершенствуются методы ранней диагностики, разработаны 

эффективные таргетные методы лечения и больше внима-

ния уделяется качеству жизни пациентов.    

В статье представлен клинический случай муковисцидоза 

у ребенка 14 лет, диагностика которого началась с компью-

терной томографии придаточных пазух носа, где была обна-

ружена картина полипозного риносинусита.
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CLINICAL CASE

Clinical case of late diagnosis of cystic fi brosis in an 
adolescent with nasal polyposis

 Natalia M. Gaponova1, Djamila A. Alimurzaeva1, Maria V. Zagryadskikh2

1  Tula Children’s Regional Clinical Hospital (39, Bondarenko str., Tula, 300010, Russia)
2  Tula State University (92, Lenin ave., Tula, 300012, Russia)

Abstract
Cystic fi brosis is a hereditary disease caused by mutations 

in the CFTR gene. This leads to systemic involvement of the exo-

crine glands and chronic progression of pulmonary pathology. 

Сystic fi brosis is currently being transferred into the category 
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of controllable chronic diseases owing to new eff ective targeted 

therapies, improved methods of early diagnostics, and greater 

attention to the patient’s quality of life. In this article, we pres-

ent a clinical case of cystic fi brosis in a 14-year-old child, where 

the diagnostic process began with a CT scan of the paranasal 

sinuses that revealed features of polypous polysinusitis.

Keywords: cystic fi brosis, CFTR gene, hereditary disease, nasal polyps, mild genotype
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Актуальность
Муковисцидоз (кистофиброз поджелудочной желе-

зы) — аутосомно-рецессивное моногенное наслед-

ственное заболевание, характеризующееся пораже-

нием всех экзокринных желез, а также жизненно 

важных органов и систем, отличается тяжелым тече-

нием и прогнозом [1].

Частота муковисцидоза варьирует у населения 

с разной этнической принадлежностью, прожива-

ющего в разных географических регионах, и коле-

блется от 1:600 до 1:400 000 (M.E. Hodson, D. Geddes, 

A.  Bush, 2007). Согласно предварительным данным, 

частота заболевания в России составляет 1:6684 но-

ворожденных [2].

Ранняя диагностика муковисцидоза стала стандар-

том во многих странах благодаря массовому неона-

тальному скринингу, а пилотный проект в Москов-

ской области продемонстрировал эффективность 

двухэтапной схемы (определение иммунореактивно-

го трипсиногена (ИРТ) с последующим ДНК-тести-

рованием), который позволил подтвердить диагноз 

уже на 2-й неделе жизни и снизить количество лож-

ноположительных результатов [3, 4]. 

По мере улучшения выживаемости эпидемиологи-

ческая картина муковисцидоза меняется. Последние 

данные регистров демонстрируют: рассчитанная ме-

диана ожидаемой продолжительности жизни для де-

тей, родившихся с муковисцидозом в 2019–2023 гг., 

составляет приблизительно 61 год [6].

Даже при наличии неонатального скрининга позд-

няя диагностика муковисцидоза может сохраняться 

вследствие ложноотрицательных результатов ИРТ 

при нарушении сроков забора крови, ограничен-

ного применения молекулярно-генетического эта-

па и недостаточной клинической настороженности 

при атипичном течении заболевания [7].

Цель исследования: представить случай позд-

ней диагностики муковисцидоза у ребенка 14 лет 

для формирования врачебной настороженности 

при нетипичных проявлениях заболевания.

Материалы и методы: ретроспективный анализ 

истории болезни пациента. 

Результаты и обсуждение клинического 

наблюдения

Больная Д., 14 лет, 2010 года рождения. Ребенок от 2-й 

беременности на фоне гриппа на 6–7-й неделе геста-

ции, отслойки плаценты, вторых родов путем кеса-

рева сечения, масса тела при рождении 3560 г, длина 

тела 50 см. Была приложена к груди в родильном зале 

на 1-е сутки. Срок пребывания в родильном доме 

составил 7 дней. Определение иммунореактивного 

трипсиногена (ИРТ) проводили в родильном доме. 

Вскармливание — искусственное. В период новоро-

жденности отмечалась физиологическая желтуха. 

Развитие соответствовало возрасту. Наследствен-

ность не отягощена. Аллергический анамнез: по дан-

ным проводимого раннее аллергологического обсле-

дования сенсибилизации не выявлено. 

Жалобы при поступлении в отделение пульмоно-

логии ГУЗ «Тульская детская областная клиниче-

ская больница» (на момент госпитализации возраст 

ребенка 14 лет): кашель в течение длительного вре-

мени (7–8 лет), нет связи с факторами окружающей 

среды, временем дня и сезонности, затрудненное ды-

хание на фоне физической нагрузки. 

Анамнез заболевания: со слов законного пред-

ставителя, в возрасте двух лет по месту жительства 

был установлен диагноз «бронхиальная астма», ба-

зисная терапия не проводилась. В декабре 2020 

года консультирована аллергологом, предваритель-

ный диагноз: «синдром гиперреактивности брон-

хов, аллергический ринит?» Также пациентка была 

осмотрена оториноларингологом, проведена ком-

пьютерная томография придаточных пазух носа 

от 29.09.2020 г. с последующим заключением: карти-

на полипозного риносинусита. При исследовании: 

общий IgE от 10.10.2020 г. 149 МЕ/мл (норма — 0–87), 

специфические IgE к эпителию кошки, собаки, кле-

щам домашней пыли — отрицательно. 

В 2020 г. повторно консультирована аллергологом 

с жалобами на приступы кашля, чихания, затруднен-

ного носового дыхания. Использовала дозированный 

аэрозольный ингалятор (ДАИ) с препаратом серетид 

(сальметерол + флутиказон) — 25/50 мкг по 1 дозе 

2 раза в день в течение месяца — с положительным 

эффектом на фоне терапии. При обследовании: оксид 

азота в выдыхаемом воздухе — 32–29–30  ppb (нор-

ма — до 20 ppb). Cпецифические IgE к кошке и полы-

ни — результат отрицательный методом ImmunoCap. 

По данным магнитно-резонансной томографии око-

лоносовых пазух от 15.01.2023 г. картина многочис-

ленных полипов верхнечелюстных пазух и ячеек ре-

шетчатого лабиринта. Иммунограмма от 15.01.2023 г.: 

общий IgE 246 МЕ/мл (норма — 0–200), IgА 1,19 г/л 

(норма 0,5–2,5), IgМ 1,47 г/л (0,2–1,9), IgG — 12,95 г/л 
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(7,2–17,1). В 2024 г. неоднократно осмотрена пульмо-

нологом с диагнозом: «Бронхиальная астма, легкое 

течение вне обострения. Гнойный ринит, риносину-

сит? Синдром постназального затека». Ребенок полу-

чал симптоматическую терапию, включавшую про-

мывание полости носа физиологическим раствором, 

назальный деконгестант (ксилометазолин), муколи-

тик (ацетилцистеин) и антигистаминный препарат 

(цетиризин). Проводимое лечение значимого клини-

ческого улучшения не принесло. 04.06.2024 г. — ос-

мотр оториноларингологом Российского националь-

ного исследовательского медицинского университета 

им. Н.И. Пирогова (Российская детская клиническая 

больница) с диагнозом: «Острый верхнечелюстной 

синусит, полипы носа?» 

В течение жизни зарегистрированы 4 эпизода 

рентгенологически подтвержденной пневмонии раз-

личной локализации (2011, 2012, 2013, 2016 гг.). 

Физическую нагрузку переносит плохо, перио-

дически использует дозированный аэрозольный 

ингалятор — длительно действующий β2-агонист 

(ДАИ ДДБА) ипраторопия бромид + фенотерол 

до 3–4 раз в месяц. 29.11.2024. Осмотрена педиатром, 

пульмонологом, оториноларингологом клинико-ди-

агностического центра Тульской детской областной 

клинической больницы — рекомендована плановая 

госпитализация с целью исключения муковисцидоза 

у ребенка с хроническим полипозным риносинуситом.

Объективные данные при поступлении в стаци-

онар: состояние ребенка оценивалось как средней 

степени тяжести, что обусловлено длительно сохра-

няющимся продуктивным кашлем с отделением 

гнойной мокроты, наличием респираторных нару-

шений в виде одышки при физической нагрузке, ча-

стыми эпизодами бронхообструктивного синдрома 

и рецидивирующими бронхиальными обструкци-

ями, а также сниженной толерантностью к физиче-

ским нагрузкам (бег, ходьба, подъем по лестнице).

При клиническом осмотре: вес — 55 кг (перцен-

тиль 75–90%), ИМТ — 21,09, рост — 161,5 см (пер-

центиль 25–50%), температура тела — 36,6 °C. Тип 

телосложения: нормостеническое. Сознание ясное. 

Кожные покровы чистые, бледно-розовые. Видимые 

слизистые влажные, розовые. Склеры не изменены. 

Подкожно-жировая клетчатка развита удовлетво-

рительно. Тонус мышц нормальный. Форма грудной 

клетки правильная. Утолщения ногтевых фаланг 

пальцев нет. Частота дыхания — 20 в минуту. Одыш-

ки нет. Катаральных явлений нет. Зев не гипереми-

рован, миндалины не увеличены. Носовое дыхание 

затруднено, отделяемое отсутствует. Голос не изме-

нен. Аускультативно в легких дыхание проводится 

равномерно во все отделы. Хрипов нет. SpO
2
 — 99%. 

Аускультация сердца: ритм правильный, тоны серд-

ца ритмичные, ясные. ЧСС — 78 уд/мин. Живот мяг-

кий, безболезненный, доступен глубокой пальпации. 

Печень и селезенка не пальпируются. Стул регуляр-

ный, оформленный, без патологических примесей, 

эпизодов стеатореи не отмечено. Мочеиспускание 

безболезненное, свободное. 

При поступлении основной диагноз: «Бронхиаль-

ная астма, аллергическая форма, легкое контролиру-

емое течение». Рекомендовано исключить первичную 

цилиарную дискинезию, муковисцидоз. Сопутству-

ющий диагноз: «Хронический двусторонний рино-

синусит (полипозно-кистозный?), рецидивирующее 

течение». 

Лабораторные исследования: риноцитограмма 

(06.12.2024): нейтрофилы — 100%. Общий анализ 

крови (06.12.2024): общее число лейкоцитов — 6,55 × 

109/л (4,00–10,00), абсолютное число нейтрофилов — 

2,99 × 109/л (2,00–7,00), абсолютное число лимфоци-

тов — 3,01 × 109/л (0,80–4,00), абсолютное число мо-

ноцитов — 0,38 × 109/л (0,12–1,20), абсолютное число 

эозинофилов — 0,15 × 109/л (0,02–0,50), абсолютное 

число базофилов — 0,02 × 109/л (0–0,10), нейтро-

филов — 45,6% (50,0–70,0), лимфоцитов — 45,9% 

(20,0–40,0), моноцитов — 5,8% (3,0–12,0), эозино-

филов — 2,3% (0,5–5,0), базофилов — 0,4% (0,0–1,0), 

эритроциты —4,46 × 1012/л (3,50–5,50), гемоглобин — 

92 г/л (110–160), гематокрит — 28,0% (37,0–54,0), сред-

ний объем эритроцита — 62,9 фл (80,0–100,0), сред-

нее содержание гемоглобина в эритроците —20,7 пг 

(27,0–34, 0), тромбоциты — 391 × 109/л (100–300), сред-

ний объем тромбоцита — 8,9 фл (7,0–11,0), тромбо-

крит — 0,349% (0,108–0,282), СОЭ — 10 мм/ч. 

Биохимический анализ крови (06.12.2024 г.): 

АСТ — 19,1 ЕД/л (14–34), АЛТ — 9,8 ЕД/л (7–35), глю-

коза (сывороточной крови) — 5,2 ммоль/л (3,06–6,38). 

Общий IgE (11.12.2024 г.): 107 МЕ/мл (норма < 87). Им-

мунограмма (16.12.2024 г.): IgА — 1,5 г/л (норма 0,5–

2,5), IgМ — 1,6 г/л (0,2–1,9), IgG — 12,4 г/л (7,2–17,1).

Микробиологическое исследование отделяемо-

го из носовой полости (10.12.2024 г.): S. aureus — 

102 КОЕ/мл; монокультура. Антитела к Chlamydoph-

ila pneumoniae, Mycoplasma pneumoniae (11.12.2024 г.): 

отрицательно. 

Копрограмма (13.12.2024 г.): мыла «+», мышечные 

волокна без исчерченности «+», растительная клет-

чатка непереваренная «+», растительная клетчатка 

переваренная «+». 

Исследование проводимости пота на аппарате 

Нанодакт (13.12.2024 г.): 74 ммоль/л (50–80 ммоль/л — 

пограничные значения). 

Пикфлоуметрия: пиковая скорость выдоха в жел-

той зоне (310 л/мин), среднесуточные колебания пи-

ковой скорости выдоха — более 13%. 

Компьютерная томография органов грудной 

клетки (06.12.2024 г.): легочные поля симметрич-

ны, с двух сторон субплеврально определяются ли-

нейные участки уплотнения легочной ткани (пре-

имущественно по задней поверхности, спереди 

менее выражено), плевродиафрагмальные спайки 

(больше справа), бронхи обычной архитектоники, 
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проходимы, стенки уплотнены, средостение распо-

ложено по срединной линии, не расширено, лим-

фатические узлы не увеличены, легочные артерии 

нормального диаметра, в плевральных полостях 

содержимое не определяется, измерение структу-

ры тела Th 4 — очаговое изменение размерами 13 × 

12 × 10 мм плотностью 35 едН с линейными гипер-

денсными участками плотностью 427 едН. Заклю-

чение: при проведении КТ выявлены признаки 

фиброзных изменений с двух сторон, изменения 

структуры Th 4. 

ЭхоКГ (06.12.2024 г.): вариант возрастной нормы. 

ЭКГ (06.12.2024 г.): неполная блокада правой нож-

ки пучка Гиса. 

Спирометрия (12.12.2024 г.): форсированная жиз-

ненная емкость легких (ФЖЕЛ) — 1,92 л (125,4 %), 

объем форсированного выдоха за 1 секунду/форси-

рованная жизненная емкость легких (ОФВ
1
/ФЖЕЛ) — 

1,86 л (97,1%), ОФВ
1
/ЖЕЛ — 1,86 л (48,53%). После брон-

ходилатационного теста: прирост ОФВ
1
 составил 

+0,15 л (+8,1%). Заключение: спирометрия без значи-

мой обратимой обструкции. 

Осмотрена генетиком (13.12.2024 г.), рекомендо-

вана ДНК-диагностика патогенных вариантов гена 

CFTR в связи с повышенной потовой пробой. Про-

ведена молекулярно-генетическая диагностика 

(16.01.2025 г.): обнаружены следующие патогенные 

варианты в гене CFTR 3849+10kbС>Т/2143 delT.

За время наблюдения в пульмонологическом от-

делении в 2024 г. было несколько эпизодов затруд-

ненного дыхания в ночные часы, приступообраз-

ного непродуктивного кашля, на фоне приема ДАИ 

ДДБА с положительным эффектом. Также отмечался 

эпизод приступообразного кашля в утренние часы 

(в 5–6 часов).

Направлена в ФГАОУ ВО «Российский националь-

ный исследовательский медицинский университет 

имени Н.И. Пирогова» Министерства здравоохране-

ния Российской Федерации (РДКБ) для дополнитель-

ного обследования и коррекции терапии. При допол-

нительном обследовании был выявлен первичный 

высев P. aeruginosa 103 КОЕ/мл.

На основании жалоб, анамнеза заболевания, объ-

ективных данных, лабораторных и инструменталь-

ных исследований выставлен основной диагноз: 

«Кистозный фиброз (муковисцидоз) — Е84.8. Гено-

тип: 3849+10kbС>Т/2143 delT. Легочная форма за-

болевания, среднетяжелое течение. Хронический 

бронхит. Обострение бронхолегочного процесса 

по бронхитическому типу. ДН 0–1-й степени. Хрони-

ческая инфекция S. aureus (MSSA), P. aeruginosa (пер-

вичный высев). Хронический полипозно-гнойный 

риносинусит». 

Сопутствующее заболевание: бронхиальная аст-

ма, аллергическая, средней степени тяжести, частич-

но контролируемая, вне обострения. Анемия I степе-

ни, микроцитарная, гипохромная.  

Назначена базисная терапия, эрадикационное 

лечение синегнойной инфекции и таргетная тера-

пия (10.03.2025 г.) препаратом элексакафтор + теза-

кафтор + ивакафтор и ивакафтор 100 мг + 50 мг + 

75 мг и 150 мг. Рекомендовано начать прием соглас-

но инструкции по 2 таблетки элексакафтор + теза-

кафтор  + ивакафтор 100/50/75 утром + ивакафтор 

150 мг по 1 таблетке вечером. На данный момент 

пациентка продолжает наблюдение у пульмоно-

лога в Тульской детской областной клинической 

больнице. 

Обсуждение
Еще несколько десятилетий назад большинство па-

циентов с муковисцидозом не доживали до зрелого 

возраста. В настоящее время генетическая осно-

ва данного заболевания стала чрезвычайно разно-

образной: описано более 2000 различных патогенных 

вариантов гена CFTR, обусловливающих широкий 

спектр фенотипических проявлений. 

У пациентки выявлены компаунд-гетерозигот-

ные патогенные варианты гена CFTR 3849+10kbC>T 

и 2143delT, один из которых (3849+10kbC>T) отно-

сится к «мягким» и характеризуется остаточной 

функцией CFTR-белка. Такие генотипы ассоцииру-

ются со «стертым» течением заболевания, отсрочен-

ной диагностикой и несвоевременным назначением 

терапии. В представленном случае клинические 

проявления были в виде неоднократных пневмо-

ний, бронхиальных обструкций, полипозного ри-

носинусита.

Развитие полипозного риносинусита при муко-

висцидозе обусловлено сгущением секрета желез 

слизистой оболочки околоносовых пазух, наруше-

нием мукоцилиарного клиренса и хроническим бак-

териальным воспалением. Эти факторы способ-

ствуют отеку слизистой, гиперплазии эпителия 

и формированию полипозных образований. Кроме 

того, околоносовые пазухи могут служить резерву-

аром патогенной флоры, способствуя нисходящему 

инфицированию нижних дыхательных путей [8, 9]. 

Поражение лор-органов при муковисцидозе вклю-

чает хронический риносинусит (гнойный или поли-

позно-гнойный), распространенность которого уве-

личивается с возрастом до 90% к подростковому 

возрасту [10] и может быть первым проявлением 

заболевания у пациентов с «мягкими» генотипами, 

как в данном клиническом случае.

Несмотря на проведение неонатального скринин-

га (ИРТ в норме), диагноз не был заподозрен из-за 

ложноотрицательного результата ИРТ, который в РФ 

наблюдается в 7% [11]. Это подчеркивает необходи-

мость повторного обследования при клинических 

признаках заболевания, даже при отрицательном 

скрининге. Недостатком существующего алгоритма 

неонатального скрининга является высокая частота 

ложноотрицательных результатов. 
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Клинический случай / Clinical case

Выводы
Данный случай представляет клиническую си-

туацию, в которой муковисцидоз долгое время 

не распознавался из-за отсутствия типичных га-

строэнтерологических проявлений и структурных 

изменений в легких, таких как бронхоэктазы. Мно-

жественные респираторные инфекции, включая че-

тыре эпизода пневмонии, хронический риносинусит 

с полипозом и отсутствие стойкого эффекта от про-

тивоастматической терапии, не были своевременно 

оценены с точки зрения возможной наследственной 

патологии.

Выделение P. aeruginosa у пациента с муковисцидо-

зом, ранее не получавшего терапии, имеет клиническое 

значение: колонизация данным патогеном ассоцииро-

вана с ухудшением прогноза и требует своевременного 

принятия решения об эрадикационной терапии.

Полученные данные подчеркивают необходимость 

повышенной клинической настороженности ото-

риноларингологов, пульмонологов и аллергологов 

при сочетании хронического кашля, назального по-

липоза и бронхообструктивного синдрома с неодно-

кратными эпизодами пневмоний, особенно у детей 

с недостаточным эффектом от стандартного лечения.
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