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Ðîëü ñïàäêîâèõ ôàêòîð³â ó ðîçâèòêó çàõâîðþâàíü äè-
õàëüíî¿ ñèñòåìè íåîäíîçíà÷íà. Òàê, ³ñíóº ãðóïà âëàñíå ñïàä-
êîâèõ õâîðîá, ïðè÷èíîþ âèíèêíåííÿ ÿêèõ º ïîðóøåííÿ ãå-
íåòè÷íî¿ ³íôîðìàö³¿ íà ð³âí³ õðîìîñîì ³ ãåí³â, à îäíèì ç ïðîÿ-
â³â — ïàòîëîã³ÿ ðåñï³ðàòîðíî¿ ñèñòåìè. Äðóãà ãðóïà — öå
õâîðîáè ç³ ñïàäêîâîþ ñõèëüí³ñòþ, â ðîçâèòêó ÿêèõ ìàþòü çíà-
÷åííÿ íàÿâí³ñòü êîìïëåêñó ïåâíèõ ãåí³â ó âçàºìîä³¿ ç ôàêòî-
ðàìè ñåðåäîâèùà. Äî äðóãî¿ ãðóïè íàëåæàòü õðîí³÷í³ íåñïå-
öèô³÷í³ çàõâîðþâàííÿ ëåãåíü, òóáåðêóëüîç, á³ëüøà ÷àñòèíà
³çîëüîâàíèõ âðîäæåíèõ âàä ðîçâèòêó ëåãåíü òà áðîíõ³â, òîùî.

Ñåðåä ñïàäêîâèõ õâîðîá, ùî ìàþòü â êë³í³÷í³é õàðàêòå-
ðèñòèö³ ïàòîëîã³þ äèõàëüíî¿ ñèñòåìè, ðîçð³çíÿþòü õðîìîñîì-
í³ ³ ìîíîãåíí³. Ïðè õðîìîñîìíèõ çàõâîðþâàííÿõ, âèêëèêàíèõ
çì³íàìè íîðìàëüíîãî (46) ÷èñëà õðîìîñîì (ãåíîìí³ ìóòàö³¿)
òà ¿õ ñòðóêòóðíèìè ïåðåáóäîâàìè (õðîìîñîìí³ ìóòàö³¿), âíàñ-
ë³äîê ïîðóøåííÿ ãåíåòè÷íîãî áàëàíñó âèíèêàþòü ìíîæèíí³
âàäè ðîçâèòêó ð³çíèõ îðãàí³â ³ ñèñòåì, â òîìó ÷èñë³ ³ äèõàëü-
íî¿. Òàê, ã³ïîïëàç³ÿ ëåãåíü ìàº ì³ñöå ïðè ñèíäðîì³ Ïàòàó (òðè-
ñîì³ÿ 13), ñèíäðîì³ Åäâàðäñà (òðèñîì³ÿ 18), ñèíäðîì³ Äàóíà
(òðèñîì³ÿ 21), îñîáëèâîñò³ áóäîâè ãîðòàí³ — ïðè ñèíäðîì³
Ëåæåíà àáî "êðèêó ê³øêè" (äåëåö³ÿ 5ð-), òîùî. Ï³äòâåðäæåííÿ
ä³àãíîçó õðîìîñîìíî¿ ïàòîëîã³¿ çä³éñíþºòüñÿ çà äîïîìîãîþ
ñó÷àñíèõ öèòîãåíåòè÷íèõ (âèçíà÷åííÿ êàð³îòèïó ç äèôåðåíö³é-
íèì çàáàðâëåííÿì ìåòàôàçíèõ òà ïðîìåòàôàçíèõ õðîìîñîì)
òà ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷íèõ ìåòîä³â (FISH — ôëóîðåñ-
öåíòíà in situ ã³áðèäèçàö³ÿ, ì³êðîñàòåë³òíèé àíàë³ç).

Ìîíîãåíí³ ñïàäêîâ³ çàõâîðþâàííÿ ïîâ'ÿçàí³ ç ìóòàö³ÿìè â
îäíîìó ãåí³ ³ óñïàäêîâóþòüñÿ ÿê äèñêðåòí³ îäèíèö³ çã³äíî
çàêîíàì Ìåíäåëÿ. Â òîé æå ÷àñ, â ðÿä³ âèïàäê³â ìîíîãåííà ïà-
òîëîã³ÿ ïðîÿâëÿºòüñÿ çì³íàìè ð³çíèõ îðãàí³â ³ ñèñòåì, ùî
ïîâ'ÿçàíå ç ïëåéîòðîïíîþ (ìíîæèííîþ) ä³ºþ ìóòàíòíîãî ãåíà.
Ïîðóøåííÿ äèõàëüíî¿ ñèñòåìè â³äì³÷àþòüñÿ ïðè äåÿêèõ õîí-
äðîäèñïëàç³ÿõ (àíîìàë³¿ õðÿù³â òðàõå¿ òà áðîíõ³â), ñèíäðîì³
Æåíà (çìåíøåííÿ îá'ºìó ãðóäíî¿ êë³òèíè ³ ã³ïîïëàç³ÿ ëåãåíü),
ñèíäðîì³ Â³ëüÿìñà-Êåìïáåëà (ãåíåðàë³çîâàí³ áðîíõîåêòàç³¿,
îáóìîâëåí³ äåôåêòîì áðîíõ³àëüíèõ õðÿù³â), ñèíäðîì³ Åëåð-
ñà-Äàíëîñà (ðåöèäèâóþ÷èé ñïîíòàííèé ïíåâìîòîðàêñ), ñèí-
äðîì³ Ìàðôàíà (áðîíõîãåíí³ ê³ñòè, ïîâ³ëüíî ïðîãðåñóþ÷à
åìô³çåìà, ïíåâìîòîðàêñ), ñèíäðîì³ Ðåíäþ-Îñëåðà (ìíîæèíí³
àðòåð³î-âåíîçí³ àíàñòîìîçè òà òåëåàíã³åêòàç³¿), ñèíäðîì³
Êàðòàãåíåðà (áðîíõîåêòàçè, ñèíóñ³òè, çâîðîòíº ðîçòàøóâàííÿ
âíóòð³øí³õ îðãàí³â), íåéðîô³áðîìàòîç³ (íåéðîô³áðîìè, äè-
ôóçíèé ³íòåðñò³ö³àëüíèé ô³áðîç), òóáåðîçíîìó ñêëåðîç³
(ãàìàðòîìè ëåãåíü, áðîíõîãåíí³ ê³ñòè, äèôóçíèé ³íòåðñòè-
ö³àëüíèé ô³áðîç), ñèíäðîì³ Ðóá³íøòåéíà-Òåéá³ (àíîìàë³ÿ ëî-
áóëÿö³¿ ëåãåíü), ë³çîñîìàëüíèõ õâîðîáàõ íàêîïè÷åííÿ ( õâîðî-
áà Í³ìàíà-Ï³êà — àêóìóëÿö³ÿ ñô³íãîì³ºë³íó â àëüâåîëÿðíèõ
ìàêðîôàãàõ, õâîðîáà Ã³ðêå — ãë³êîãåíó â àëüâåîöèòàõ, ìóêî-
ïîë³ñàõàðèäîçè — ³íô³ëüòðàö³ÿ òêàíèí íîñîãëîòêè, ãîðòàí³)
òà ³íø³. Íà îñîáëèâó óâàãó ñåðåä ìîíîãåííèõ çàõâîðþâàíü
çàñëóãîâóþòü äåô³öèò α1-³íã³á³òîðó ïðîòåàç, ïåðâèíí³ ³ìóíîäå-
ô³öèòí³ ñòàíè òà ìóêîâ³ñöèäîç, ÿê³ áóäóòü îïèñàí³ íèæ÷å.

Ä³àãíîñòèêà ìîíîãåííî¿ ïàòîëîã³¿ áàçóºòüñÿ, ïåðø çà âñå,
íà âèêîðèñòàíí³ êë³í³êî-ãåíåàëîã³÷íîãî ìåòîäó, ÿêèé äîïîìà-
ãàº íå ëèøå âèÿâèòè íàÿâí³ñòü â ðîäîâîä³ ïîâòîðíèõ âèïàäê³â
ïåâíî¿ ïàòîëîã³¿, àëå é âñòàíîâèòè òèï óñïàäêóâàííÿ, ùî äîç-
âîëÿº ðîçðàõóâàòè ñòóï³íü ðèçèêó âèíèêíåííÿ çàõâîðþâàííÿ ó
ðîäè÷³â õâîðîãî â ìàéáóòí³õ (ïðîñïåêòèâíå êîíñóëüòóâàííÿ)
òà ïîïåðåäí³õ ïîêîë³ííÿõ (ðåòðîñïåêòèâíå êîíñóëüòóâàííÿ).

Äëÿ áàãàòüîõ ìîíîãåííèõ çàõâîðþâàíü õàðàêòåðíîþ º
ïëåéîòðîïíà (ìíîæèííà) ä³ÿ ãåíà, ùî ³ ïðîÿâëÿºòüñÿ ó âèãëÿä³
ñèíäðîìó ìíîæèííèõ âàä ðîçâèòêó. Òîìó äðóãèì çà
ä³àãíîñòè÷íîþ ö³íí³ñòþ º ñèíäðîìîëîã³÷íèé àíàë³ç ç âèêîðèñ-
òàííÿì ñîìàòîãåíåòè÷íîãî ìåòîäó äîñë³äæåííÿ (äåòàëüíî¿
õàðàêòåðèñòèêè ôåíîòèïó ïàö³ºíòà ç óðàõóâàííÿì íàÿâíîñò³
ïîðîê³â òà àíîìàë³é ðîçâèòêó, ìåòàáîë³÷íèõ çì³í ð³çíèõ
îðãàí³â òà ñèñòåì). Ñë³ä íàãîëîñèòè, ùî íåòî÷íå âèêîðèñòàííÿ
ñèíäðîìîëîã³÷íîãî àíàë³çó ìîæå çàê³í÷èòèñü ñåðéîçíèìè
ä³àãíîñòè÷íèìè ïîìèëêàìè, ÿê³ ÷àñòî-ãóñòî ìîæóòü ïðèçâåñòè
íå ëèøå äî íåïðàâèëüíîãî âñòàíîâëåííÿ ïðè÷èíè âèíèêíåííÿ
ïàòîëîã³¿ ç ïîäàëüøèì õèáíèì ðîçðàõóíêîì ðèçèêó âèíèêíåí-
íÿ àíàëîã³÷íî¿ ïàòîëîã³¿ â ðîäèí³, àëå é äî ïîìèëêîâî¿, à ³íîä³
ôàòàëüíî¿, ë³êóâàëüíî¿ òàêòèêè. Íàâåäåíå ï³äêðåñëþº íàãàëüíó
ïîòðåáó îáîâ'ÿçêîâîãî çàëó÷åííÿ ë³êàðÿ-ãåíåòèêà äî êîíñóëü-
òàö³¿ ³ îáñòåæåííÿ òàêèõ õâîðèõ. Òèì á³ëüøå, ùî ëèøå ãåíåòèê
ìîæå âèçíà÷èòè ìîæëèâ³ñòü âèêîðèñòàííÿ íàéá³ëüø ³íôîðìà-
òèâíîãî ìåòîäó ä³àãíîñòèêè — ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷íîãî ç âè-
êîðèñòàííÿì ïîë³ìåðàçíî¿ ëàíöþãîâî¿ ðåàêö³¿, äëÿ ³äåíòèô³-
êàö³¿ ìóòàíòíîãî ãåíà ó õâîðîãî, âñòàíîâëåííÿ ãåòåðîçèãîòíî-
ãî íîñ³éñòâà òà ïðîâåäåííÿ ïðåêîíöåïö³éíî¿ òà ïðåíàòàëüíî¿
ä³àãíîñòèêè äëÿ ïîïåðåäæåííÿ íàðîäæåííÿ ä³òåé ç òÿæêîþ
ìîíîãåííîþ ïàòîëîã³ºþ.

ÄÅÔ²ÖÈÒ α1-²ÍÃ²Á²ÒÎÐÓ ÏÐÎÒÅÀÇ
α1-³íã³á³òîð ïðîòåàç (α1-²Ï), àáî çà ñòàðîþ íîìåíêëàòó-

ðîþ α1-àíòèòðèïñèí, ÿâëÿº ñîáîþ ãë³êîïðîòå¿í, ùî ñêëà-
äàºòüñÿ ç 392 àì³íîêèñëîò ³ òðüîõ á³÷íèõ âóãëåâîäíåâèõ ëàí-
öþæê³â, ³ êîäóºòüñÿ ãåíîì, ùî ðîçòàøîâàíèé íà õðîìîñîì³ 14
â ïîëîæåíí³ 14q32.1. α1-²Ï ñèíòåçóºòüñÿ â ãåïàòîöèòàõ ³ º
îäíèì ç íàéá³ëüø âàæëèâèõ ³íã³á³òîð³â àêòèâíèõ ôåðìåíò³â —
ïðîòåàç, çîêðåìà åëàñòàçè. Ñàìå â³í çíåøêîäæóº ä³þ ñåêðå-
òîâàíèõ íåéòðîô³ëàìè òà ìàêðîôàãàìè åëàñòàçè ³ êîëàãåíàçè,
ÿê³ ðóéíóþòü ñïîëó÷íîòêàíèíí³ ñòðóêòóðè ëåãåíü. Åëåêòðîôî-
ðåòè÷íèìè ìåòîäàìè áóëî ³äåíòèô³êîâàíî áàãàòî âàð³àíò³â
α1-²Ï : F(øâèäêèé), M(ñåðåäí³é), S (ïîâ³ëüíèé) ³ Z (íàéáëèæ-
÷èé äî êàòîäó). Êð³ì òîãî, âèä³ëåíî íóëüîâèé àëåëü ç ïîâíîþ
â³äñóòí³ñòþ α1-²Ï â ïëàçì³. Áëèçüêî 90 % àëåëåé â ïîïóëÿö³¿
º Ì òèïàìè ç áàãàòüìà ï³äòèïàìè, ÿê³ ïîçíà÷àþòüñÿ öèôðàìè
(Ì1, Ì2 ³ ò.ä.). Íàÿâí³ñòü MM, SS, MS, MZ ôåíîòèïó õàðàêòå-
ðèçóº äîñòàòí³é ð³âåíü àíòèïðîòåàçíî¿ àêòèâíîñò³ ïëàçìè êðîâ³
³ â³äïîâ³äàº íîðì³. Äëÿ ãîìîçèãîò ZZ ³ ÎÎ âëàñòèâèé äåô³öèò
α1-²Ï ³ ðîçâèòîê ðàííüî¿ åìô³çåìè ëåãåíü, à äëÿ ZZ — ùå ³
öèðîçó ïå÷³íêè ó íåìîâëÿò. Ó ãåòåðîçèãîò SZ åìô³çåìà ìîæå
ìàòè ì³ñöå, àëå â çíà÷íî ñòàðøîìó â³ö³, òàêîæ ïîêàçàíî ÷àñ-
ò³øèé ðîçâèòîê õðîí³÷íèõ îáñòðóêòèâíèõ çàõâîðþâàíü ëåãåíü,
îñîáëèâî êîëè íîñ³é òàêîãî ãåíîòèïó ïàëèòü öèãàðêè, àáî ïðà-
öþº â óìîâàõ çíà÷íîãî çàïèëåííÿ ïîâ³òðÿ.

Êë³í³÷íà êàðòèíà ãîìîçèãîòíîãî äåô³öèòó α1-²Ï ïðîÿâ-
ëÿºòüñÿ ðàíí³ì (äî 30 ðîê³â) ðîçâèòêîì ïðîãðåñóþ÷î¿ åìô³çåìè
ëåãåíü, â áàãàòüîõ âèïàäêàõ ùå â äèòÿ÷³ ðîêè ñïîñòåð³ãàþòüñÿ
÷àñò³ ðåñï³ðàòîðí³ ³íôåêö³¿. Ñàìîþ ðàííüîþ ³ íàé÷àñò³øîþ
ñêàðãîþ õâîðîãî º çàäèøêà, ñïî÷àòêó ïðè çíà÷íîìó, à ïîò³ì ³
ïðè ëåãêîìó ô³çè÷íîìó íàâàíòàæåíí³. Êàøåëü ÷àñò³øå â³äñóò-
í³é. Ïðè þíàöüê³é åìô³çåì³ ñòàòóðà õâîðîãî àñòåí³÷íà, ìàñà
ò³ëà çíèæåíà, ãðóäíà êë³òèíà áî÷êîïîä³áíà ç âèï'ÿ÷óâàííÿì
íàäêëþ÷è÷íèõ ÿìîê òà ì³æðåáåðíèõ ïðîì³æê³â. Ïðè ïåðêóñ³¿
ãðóäíî¿ êë³òèíè â³äçíà÷àþòü êîðîáî÷íèé çâóê ç ìîæëèâèì
çíèêíåííÿì ñåðäöåâî¿ òóïîñò³. Ïðè àóñêóëüòàö³¿ âèñëóõîâóºòü-
ñÿ ñëàáêå âåçèêóëÿðíå "âàòíå" äèõàííÿ. Ðåíòãåíîëîã³÷íî çíà-
õîäÿòü çíà÷íå çá³ëüøåííÿ ïðîçîðîñò³ ëåãåíåâèõ ïîë³â, â íèæ-
í³õ â³ää³ëàõ çíèêàº ëåãåíåâèé ìàëþíîê, ìîæóòü ôîðìóâàòèñü© Ãîðîâåíêî Í.Ã., 2003
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ã³ãàíòñüê³ áóëëè. Êóð³ííÿ º äóæå ñåðéîçíèì ôàêòîðîì, ùî
çíà÷íî ï³äâèùóº ð³âåíü ïîðóøåííÿ ôóíêö³¿ ëåãåíü ³ ïîã³ðøóº
ïðîãíîç.

Ä³àãíîñòèêà äåô³öèòó α1-²Ï áàçóºòüñÿ íà âèçíà÷åíí³ âì³ñòó
α1-²Ï â ñèðîâàòö³ êðîâ³ ïðÿìèìè (³ìóíîëîã³÷íèìè) ìåòîäàìè.
Ïðèéíÿòî, ùî êîíöåíòðàö³ÿ α1-²Ï 80–25 % â³ä íîðìè â³äïî-
â³äàº ãåòåðîçèãîòíîìó íîñ³éñòâó, à íèæ÷à çà 25 % — ãîìîçè-
ãîòíîìó äåô³öèòó α1-²Ï. Âñòàíîâëåííÿ òèïó àëåëåé ïðîâî-
äèòüñÿ çà äîïîìîãîþ ³çîåëåêòðîôîêóñóâàííÿ â àãàðîç³ àáî
ïîë³àêð³ëàì³äíîìó ãåë³. Êð³ì òîãî çàðàç çàñòîñîâóþòüñÿ ìîëå-
êóëÿðíî-ãåíåòè÷í³ ìåòîäè (âèçíà÷åííÿ ïîë³ìîðô³çìó äîâæèíè
ðåñòðèêö³éíèõ ôðàãìåíò³â òà ïîë³ìåðàçíà ëàíöþãîâà ðåàêö³ÿ)
äëÿ âñòàíîâëåííÿ ãåíîòèïó õâîðîãî, à òàêîæ äëÿ ïðåíàòàëüíî¿
ä³àãíîñòèêè â ñ³ì'ÿõ âèñîêîãî ðèçèêó.

Ë³êóâàííÿ äåô³öèòó α1-²Ï âêëþ÷àº çàì³ñíó òåðàï³þ î÷è-
ùåíèì α1-²Ï ëþäèíè (Prolastin) òà ðåêîìá³íàíòíèì α1-²Ï. Õî-
ðîøèé åôåêò ìàþòü â/â ³íôóç³¿ òàêèõ ³íã³á³òîð³â ïðîòåàç, ÿê
êîíòð³êàë, ãîðäîêñ, òðàçèëîë òà äåÿêèõ ³íøèõ. Äîñèòü óñï³øíî
çàñòîñîâóþòü àíòèîêñèäàíòè, îñîáëèâî â³òàì³í Å. Çà êîðäî-
íîì ïðîâîäÿòü òðàíñïëàíòàö³þ ëåãåíü ³/àáî ïå÷³íêè, îñîáëè-
âî ïåðñïåêòèâíà ïîäâ³éíà òðàíñïëàíòàö³ÿ, òîìó ùî ïå÷³íêà äî-
íîðà âèðîáëÿº àêòèâíèé α1-²Ï, ÿêèé çàõèùàº ïåðåñàäæåí³
çäîðîâ³ ëåãåí³ â³ä ä³¿ ïðîòåàç.

Ïåðâèííà ïðîô³ëàêòèêà ñïàäêîâîãî äåô³öèòó α1-²Ï ìîæ-
ëèâà íà ð³âí³ ïðåíàòàëüíî¿ ä³àãíîñòèêè â ñ³ì'ÿõ, äå º õâîð³,
ï³ñëÿ âñòàíîâëåííÿ ãåíîòèïó õâîðîãî òà áàòüê³â. Âòîðèííà
ïðîô³ëàêòèêà çâîäèòüñÿ äî êàòåãîðè÷íî¿ çàáîðîíè êóð³ííÿ ³
ðîáîòè â óìîâàõ çàáðóäíåíîãî ïîâ³òðÿ îñîáàì ç âñòàíîâëå-
íèì ä³àãíîçîì.

Ïðîãíîç ïðè äåô³öèò³ α1-²Ï äîñèòü ñåðéîçíèé ÷åðåç â³ä-
ñóòí³ñòü ïîêè ùî åôåêòèâíèõ ìåòîä³â ë³êóâàííÿ.

ÇÀÕÂÎÐÞÂÀÍÍß ÄÈÕÀËÜÍÎ¯ ÑÈÑÒÅÌÈ ÏÐÈ ÏÅÐ-
ÂÈÍÍÈÕ ²ÌÓÍÎÄÅÔ²ÖÈÒÍÈÕ ÑÒÀÍÀÕ

Ïåðâèíí³ (âðîäæåí³, ñïàäêîâ³) ³ìóíîäåô³öèòí³ ñòàíè
(Ï²ÄÑ) ÿâëÿþòü ñîáîþ ãåíåòè÷íî äåòåðì³íîâàíó íåçäàòí³ñòü
îðãàí³çìó çä³éñíþâàòè òó ÷è ³íøó åôåêòîðíó ëàíêó ³ìóííî¿
â³äïîâ³ä³. Çã³äíî êëàñèô³êàö³³ ÂÎÎÇ Ï²ÄÑ âêëþ÷àþòü á³ëüøå
20 ôîðì ³ìóííî¿ íåäîñòàòíîñò³. Ñåðåä íèõ òàê³, ùî îáóìîâ-
ëåí³ â³äñóòí³ñòþ àáî ð³çêèì ïîðóøåííÿì ïåðåâàæíî îêðåìèõ
êë³òèííèõ ïîïóëÿö³é (ñòîâáóðîâèõ, Ò- ³ Â-êë³òèí), ¿õ ñóáïîïó-
ëÿö³é, à òàêîæ êîìá³íîâàíèé ³ìóíîäåô³öèò.

Îäíà ç ïîñò³éíèõ îçíàê Ï²ÄÑ — çíèæåííÿ ðåçèñòåíòíîñò³
äî ³íôåêö³é ç õðîí³÷íèì ïåðåá³ãîì îñòàíí³õ. Ïðè öüîìó ³ñ-
íóþòü çàãàëüí³ ðèñè, õàðàêòåðí³ äëÿ ïåâíî¿ ãðóïè Ï²ÄÑ. Ïðè
ïîðóøåíí³ ãóìîðàëüíîãî ³ìóí³òåòó ïåðåâàæàþòü áàêòåð³àëüí³
³íôåêö³¿, âèêëèêàí³ ñòàô³ëîêîêàìè, ïíåâìîêîêàìè, ñòðåïòîêî-
êàìè, Haemophilus influenzae. ×óòëèâ³ñòü äî åíòåðîêîê³â òà
ãðàìíåãàòèâíèõ ì³êðîîðãàí³çì³â âèðàæåíà ìåíøå. ×àñòîòà
â³ðóñíèõ ³íôåêö³é íåâèñîêà, ïåðåá³ã äèòÿ÷èõ õâîðîá â³ðóñíî¿
åò³îëîã³¿ íå ìàº îñîáëèâîñòåé. Âõ³äíèìè âîðîòàìè ³íôåêö³¿
ñëóæàòü òàê çâàí³ "êîíòàêòí³ ïîâåðõí³" îðãàí³çìó: øê³ðà, äè-
õàëüí³ øëÿõè, øëóíêîâî-êèøêîâèé òðàêò. Êë³í³÷íî âèä³ëÿþòü
ñèíäðîì ç ïðîÿâàìè îò³òó, ñèíóñ³òó, áðîíõ³òó òà ðåöèäèâóþ÷èõ
³íôåêö³é äèõàëüíî¿ ñèñòåìè; øëóíêîâî-êèøêîâèé ñèíäðîì ç
õðîí³÷íèì åíòåðîêîë³òîì; ñèíäðîì ñåïòèöåì³¿ ç ãí³éíèì óðà-
æåííÿì øê³ðè, ìåí³íã³òîì, àðòðèòîì, îñòåîì³ºë³òîì.

Ïðè äåôåêòàõ êë³òèííîãî ³ìóí³òåòó ÷àñò³øå â³äì³÷àºòüñÿ
â³ðóñíà òà ãðèáêîâà ³íôåêö³ÿ. Äëÿ êîìá³íîâàíèõ ³ìóíîäåô³öè-
ò³â õàðàêòåðíà ³íôåêö³ÿ ÿê áàêòåð³àëüíî¿, òàê ³ â³ðóñíî¿ òà
ãðèáêîâî¿ ïðèðîäè ç äóæå òÿæêèì ïåðåá³ãîì, ÷àñòî ïðè÷èíîþ
çàõâîðþâàííÿ º Pneumocystis carinii. Áðîíõîïíåâìîí³¿ íåð³äêî
ïðèâîäÿòü äî ëåòàëüíîãî ê³íöÿ, êèøêîâ³ ³íôåêö³¿ ñóïðîâîä-
æóþòüñÿ çàãðîçëèâèì äëÿ æèòòÿ òîêñèêîçîì.

Ä³àãíîñòèêà Ï²ÄÑ áàçóºòüñÿ íà ñ³ìåéíîìó àíàìíåç³ (ìîæ-
ëèâ³ ïîâòîðí³ âèïàäêè ç ïîä³áíîþ êë³í³÷íîþ êàðòèíîþ), â³äî-
ìîñòÿõ ïðî îñîáëèâîñò³ ïåðåá³ãó ³íôåêö³éíèõ ïðîöåñ³â (çàòÿæ-
íèé, ðåöèäèâóþ÷èé õàðàêòåð, ìîæëèâà õðîí³çàö³ÿ âæå ïðè
ïåðøîìó åï³çîä³ çàõâîðþâàííÿ, ìàº ì³ñöå ñëàáêèé åôåêò ³í-
òåíñèâíîãî ë³êóâàííÿ). Ïàòîëîã³ÿ äèõàëüíî¿ ñèñòåìè ïðè Ï²ÄÑ
íå ìàº ñïåöèô³êè íîçîëîã³é, öå ìîæóòü áóòè ãîñòð³ òà õðîí³÷í³
áðîíõ³òè, áðîíõîïíåâìîí³¿, äåñòðóêòèâí³ ïíåâìîí³¿, ïëåâð³òè,

³íòåðñò³ö³àëüí³ ïíåâìîí³¿, àñòìàòè÷íèé áðîíõ³ò òà ³íø³ êë³í³÷í³
âàð³àíòè çàõâîðþâàíü ëåãåíü, àëå îáîâ'ÿçêîâîþ º íàÿâí³ñòü
ùå õî÷à á îäíîãî âîãíèùà õðîí³÷íî¿ ÷è ðåöèäèâóþ÷î¿ ³íôåê-
ö³¿ òà íå³íôåêö³éí³ ñèìïòîìè — çàòðèìêà ô³çè÷íîãî ðîçâèòêó,
ñò³éê³ àáî ìèíóù³ çì³íè ïîêàçíèê³â ïåðèôåð³éíî¿ êðîâ³. Â
ö³ëîìó, òÿæê³ñòü ïåðåá³ãó áðîíõîëåãåíåâèõ çàõâîðþâàíü, ¿õ
ðåöèäèâóþ÷èé òà ïðîãðåñóþ÷èé õàðàêòåð, ñóïóòí³ çàõâîðþ-
âàííÿ, ðåçèñòåíòí³ñòü ³íôåêö³éíîãî ïðîöåñó äî çàãàëüíîïðèé-
íÿòíî¿ òåðàï³¿ òà êë³í³÷íèé åôåêò ³ìóíîòåðàï³¿ ïîâèíí³ áóòè
ïðèâîäîì äëÿ ïðîâåäåííÿ ñïåö³àëüíèõ ³ììóíîëîã³÷íèõ äîñë³ä-
æåíü äëÿ ä³àãíîñòèêè ìîæëèâîãî Ï²ÄÑ òà óòî÷íåííÿ òèïó äå-
ôåêòó ³ìóííî¿ ñèñòåìè.

Ñåðåä íîçîëîã³÷íèõ ôîðì Ï²ÄÑ âèä³ëÿþòüñÿ:
ïåðâèííà ç÷åïëåíà ç Õ-õðîìîñîìîþ àãàìàãëîáóë³íåì³ÿ

Áðóòîíà (ð³âåíü ãàìà-ãëîáóë³íó íå ïåðåâèùóº 1ã/ë), ³ìóíîäå-
ô³öèò IgG ç ã³ïåðïðîäóêö³ºþ IgM, âðîäæåíà äèñãàìàãëîáóë³íå-
ì³ÿ, ñèíäðîì Íåçåëîâà àáî àë³ìôîöèòîç (ê³ëüê³ñíà ³ ÿê³ñíà
íåäîñòàòí³ñòü ë³ìôîöèò³â ïðè íîðìàëüíîìó ð³âí³ ³ìóíîãëîáó-
ë³í³â), ñèíäðîì ì³êðîäåëåö³¿ õðîìîñîìè 22 àáî ñèíäðîì Ä³
Äæîðäæ³ (âðîäæåíà â³äñóòí³ñòü çàãðóäèííî¿ òà ïàðàùèòîïî-
ä³áíèõ çàëîç ç ã³ïîêàëüöåì³ºþ, âðîäæåí³ âàäè ñåðöÿ, îñîáëè-
âîñò³ áóäîâè ëèöÿ, ïîðóøåííÿ äèôåðåíö³àö³¿ Ò-ë³ìôîöèò³â),
àãàìàãëîáóë³íåì³ÿ øâåéöàðñüêîãî òèïó àáî àòèìîë³ìôîïëàç³ÿ
(äåô³öèò âñ³õ êëàñ³â ³ìóíîãëîáóë³í³â, ë³ìôîöèòîïåí³ÿ, â³äñóò-
í³ñòü ë³ìôî¿äíî¿ òêàíèíè, ã³ïîïëàç³ÿ ò³ìóñó), ñèíäðîì Ëó¿-Áàð
(àòàêñ³ÿ, òåëåàíã³åêòàç³¿, íåäîñòàòí³ñòü ãóìîðàëüíîãî òà êë³-
òèííîãî ³ìóí³òåòó — äåô³öèò IgA ³ IgE, ã³ïîïëàç³ÿ ò³ìóñà),
ñèíäðîì Â³ñêîòòà-Îëäð³÷à (òðîìáîöèòîïåí³ÿ, åêçåìà, äåô³öèò
IgM ïðè âèñîêîìó ð³âí³ IgA òà íîðìàëüíîìó ÷è âèñîêîìó ð³âí³
IgG, àòðîô³ÿ ò³ìóñó ³ ë³ìôî¿äíî¿ òêàíèíè), ñèíäðîì Ãóäà (òè-
ìîìà ç àãàìàãëîáóë³íåì³ºþ) òà ³íø³.

ÌÓÊÎÂ²ÑÖÈÄÎÇ
Ñóòòºâå ï³äâèùåííÿ ñåðåäíüî¿ òðèâàëîñò³ æèòòÿ õâîðèõ íà

ìóêîâ³ñöèäîç (ÌÂ) äî 40 ³ á³ëüøå ðîê³â ïðè ïîêðàùàíí³ ÿêîñò³
¿õ æèòòÿ â ðîçâèíåíèõ êðà¿íàõ ñâ³òó, ÷îãî íå ìîæíà ñêàçàòè
ïðî Óêðà¿íó, ïîÿñíþºòüñÿ íå ëèøå äîñÿãíåííÿìè ñó÷àñíî¿ ìî-
ëåêóëÿðíî¿ á³îëîã³¿, á³îòåõíîëîã³¿, ôàðìàö³¿, òðàíñïëàíòîëîã³¿
òà ³í., àëå é, â ïåðøó ÷åðãó, çàâäÿêè ñòâîðåííþ ñòðóêòóðîâàíî¿
ìåðåæ³ ñïåö³àë³çîâàíèõ öåíòð³â ÌÂ, íàëàãîäæåííþ ÷³òêî¿ ñèñ-
òåìè ðàííüîãî âèÿâëåííÿ õâîðèõ íà ÌÂ òà ñâîº÷àñíîãî, ïîñ-
ò³éíîãî, äîñòàòíüîãî ¿õ ë³êóâàííÿ çà óçãîäæåíèìè ïðîòîêîëàìè.

Íàìè â 1999 ð. áóëî ðîçðîáëåíî ïðîåêò Óãîäè ùîäî ä³àã-
íîñòèêè, ë³êóâàííÿ òà ïðîô³ëàêòèêè ÌÂ. Çà îñíîâó öüîãî
ïðîåêòó áóëè âçÿò³ ðåêîìåíäàö³¿ ÂÎÎÇ, óçãîäæóâàëüíèõ êîí-
ôåðåíö³é Ôóíäàö³¿ ÌÂ òà ì³æíàðîäíèõ ãðóï ÌÂ.

Çâàæàþ÷è íà òå, ùî Óãîäà çàâæäè áàçóºòüñÿ íà ðåàëüíèõ
ìîæëèâîñòÿõ êðà¿íè ç óðàõóâàííÿì îñîáëèâîñòåé ñèñòåìè
ìåäè÷íî¿ äîïîìîãè íàñåëåííþ òà ïîòî÷íîãî ñòàíó òåõí³÷íîãî
òà ìàòåð³àëüíîãî çàáåçïå÷åííÿ ä³àãíîñòè÷íî-ë³êóâàëüíîãî
ïðîöåñó, â ïðîåêò, ÿêèé ïðîïîíóºòüñÿ, íå âêëþ÷åíî äåÿê³ ìå-
òîäè ä³àãíîñòèêè ³ ë³êóâàííÿ, ÿê³ ðåêîìåíäîâàí³ ì³æíàðîäíèìè
Êîíñåíñóñàìè, àëå ùå íå âïðîâàäæåí³ â ïðàêòèêó â Óêðà¿í³.
Ñåðåä íèõ ñêð³í³íã íîâîíàðîäæåíèõ íà ÌÂ çà äîïîìîãîþ ³ìó-
íîðåàêòèâíîãî òðèïñ³íó ÷è ìîëåêóëÿðíî¿ ä³àãíîñòèêè ìóòàö³é
â ÒÐÁÌ ãåí³, âèçíà÷åííÿ ð³çíèö³ íàçàëüíîãî òðàíñåï³òåë³àëü-
íîãî ïîòåíö³àëó (õî÷à ö³ ìåòîäè ïîçíà÷åí³ ÿê êðèòåð³¿ ä³àã-
íîñòèêè ÌÂ), ïðîâåäåííÿ ïîòîâî¿ ïðîáè ç âèêîðèñòàííÿì ñèñ-
òåìè Macroduct òà àíàë³çàòîðà Wescor, òðàíñïëàíòàö³ÿ ëåãåíü,
ïå÷³íêè, äîâãîòðèâàë³ â/â ³íôóç³¿ àíòèá³îòèê³â â äîìàøí³õ
óìîâàõ çà äîïîìîãîþ ñïåö³àëüíèõ ³ìïëàíòîâàíèõ ïðèñòðî¿â,
âèêîðèñòàííÿ ë³ê³â, ÿê³ íå çàðåºñòðîâàí³ Ôàðìêîì³òåòîì
Óêðà¿íè ³ â³äñóòí³ â àïòå÷í³é ìåðåæ³, òîùî. Äîö³ëüí³ñòü ³ ìîæ-
ëèâ³ñòü ¿õ âèêîðèñòàííÿ ïîâèííà âèð³øóâàòèñü â óñòàíîâëåíî-
ìó ïîðÿäêó, à ïðè çàòâåðäæåíí³ â³äïîâ³äíèìè îðãàíàìè âîíè
ìîæóòü áóòè ââåäåí³ â Óãîäó, ÿêà ³ ïðîïîíóºòüñÿ äëÿ çàòâåðä-
æåííÿ íà ç'¿çä³ ïóëüìîíîëîã³â ³ ôòèç³àòð³â Óêðà¿íè.

Âèçíà÷åííÿ çàõâîðþâàííÿ. Ìóêîâ³ñöèäîç (ÌÂ) — öå
íàéá³ëüø ïîøèðåíå ìîíîãåííå ñïàäêîâå çàõâîðþâàííÿ ç
àóòîñîìíî-ðåöåñèâíèì òèïîì óñïàäêóâàííÿ, ÿêå ìîæíà õàðàê-
òåðèçóâàòè ÿê óí³âåðñàëüíó åêçîêðèíîïàò³þ. Îñíîâíèìè ïðîÿ-
âàìè ÌÂ º: õðîí³÷íèé îáñòðóêòèâíèé ïðîöåñ â äèõàëüíèõ
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øëÿõàõ, ùî ñóïðîâîäæóºòüñÿ ðåêóðåíòíîþ áàêòåð³àëüíîþ
³íôåêö³ºþ, ïîðóøåííÿ òðàâíî¿ ñèñòåìè ç íåäîñòàòí³ñòþ åêçî-
êðèííî¿ ôóíêö³¿ ï³äøëóíêîâî¿ çàëîçè, ï³äâèùåíèé âì³ñò åëåê-
òðîë³ò³â â ïîòîâ³é ð³äèí³ òà îáñòðóêòèâíà àçîîñïåðì³ÿ ó ÷îëî-
â³ê³â, ùî îáóìîâëåíà âðîäæåíîþ àãåíåç³ºþ ñ³ì'ÿâèíîñíèõ
ïðîòîê³â.

Åò³îëîã³ÿ ÌÂ. Ïðè÷èíîþ õàðàêòåðíèõ ïàòîëîã³÷íèõ çì³í
â îðãàí³çì³ õâîðîãî º íàÿâí³ñòü ìóòàö³é â îáîõ àëåëÿõ ãåíà,
ëîêàë³çîâàíîãî íà äîâãîìó ïëå÷³ õðîìîñîìè 7 (7q31). Öåé ãåí
êîíòðîëþº ñèíòåç òðàíñìåìáðàííîãî ðåãóëÿòîðíîãî á³ëêà ìó-
êîâ³ñöèäîçó (ÒÐÁÌ), ÿêèé ôóíêö³îíóº, ÿê ðåãóëüîâàíèé öèê-
ë³÷íèì àäåíîç³íìîíîôîñôàòîì õëîðíèé êàíàë íà àï³êàëüí³é
ïîâåðõí³ åï³òåë³àëüíèõ êë³òèí.

Ïàòîãåíåç ÌÂ. Ïîðóøåííÿ òðàíñïîðòó ³îí³â õëîðó ÷åðåç
àï³êàëüíó ìåìáðàíó åï³òåë³àëüíèõ êë³òèí âíàñë³äîê ìóòàö³¿
ãåíà ÒÐÁÌ çá³ëüøóº ðåàáñîðáö³þ íàòð³þ êë³òèíàìè, çì³íþº
åëåêòðîë³òíèé ñêëàä òà çíåâîäíþº ñåêðåò åêçîêðèííèõ çàëîç,
ùî ³ âèñòóïàº ïðè÷èíîþ ïàòîô³ç³îëîã³÷íèõ ïðîöåñ³â â îðãàí³ç-
ì³ ³ ðîçâèòêó îñíîâíèõ êë³í³÷íèõ ïðîÿâ³â.

Êëàñèô³êàö³ÿ ÌÂ.
• ÌÂ ç ïàíêðåàòè÷íîþ íåäîñòàòí³ñòþ.
• ÌÂ áåç ïàíêðåàòè÷íî¿ íåäîñòàòíîñò³ â ò.÷.

ïåðâèííî ãåí³òàëüíà ôîðìà ç ÂÁÀÑÏ
(âðîäæåíîþ á³ëàòåðàëüíîþ
àïëàç³ºþ ñ³ì'ÿâèíîñíî¿ ïðîòîêè)

• Àòèïîâ³ ôîðìè
Òÿæê³ñòü ïåðåá³ãó ÌÂ. Ñòóï³íü òÿæêîñò³ âèçíà÷àºòüñÿ çà

îö³íî÷íîþ øêàëîþ Øâàõìàíà-Êóëü÷èöüêîãî.
Ä³àãíîñòèêà ÌÂ. Ä³àãíîç ÌÂ ââàæàºòüñÿ äîñòîâ³ðíèì

ïðè íàÿâíîñò³ äâîõ êðèòåð³¿â (õî÷à á ïî îäí³é ç ïîçèö³é). Êðè-
òåð³¿ ä³àãíîñòèêè ÌÂ.

1. Îäíà ÷è á³ëüøå õàðàêòåðíà çì³íà ôåíîòèïó, àáî
çàõâîðþâàííÿ íà ÌÂ áðàò³â ÷è ñåñòåð (ñ³ìåéíèé àíàìíåç)

ïëþñ
2. Ï³äâèùåíà êîíöåíòðàö³ÿ õëîðèä³â ïîòó, îäåðæàíèõ ïðè

ïðîâåäåíí³ ï³ëîêàðï³íîâîãî ³îíòîôîðåçó â äâîõ ÷è á³ëüøå
àíàë³çàõ, àáî

³äåíòèô³êàö³ÿ äâîõ ìóòàö³é â ÒÐÁÌ-ãåí³.
Õàðàêòåðí³ äëÿ ÌÂ çì³íè ôåíîòèïó, ÿê³ ìàþòü ä³àã-

íîñòè÷íå çíà÷åííÿ.
1. Õðîí³÷íå çàõâîðþâàííÿ äèõàëüíî¿ ñèñòåìè, ÿêå

ìàí³ôåñòóº ÿê:

à) õðîí³÷íèé êàøåëü ç âèä³ëåííÿì â`ÿçêîãî õàðêîòèííÿ;
á) ïåðñèñòóþ÷à êîëîí³çàö³ÿ/³íôåêö³ÿ äèõàëüíèõ øëÿõ³â

òèïîâèìè äëÿ ÌÂ ïàòîãåííèìè ì³êðîðãàí³çìàìè (Staphylococcus
aureus, ìóêî¿äíèìè òà íåìóêî¿äíèìè øòàìàìè Pseudomonas
aeruginosa, Burkholderia cepacia;

â) ïåðñèñòóþ÷³ çì³íè íà ðåíòãåíîãðàì³ îðãàí³â ãðóäíî¿ êë³-
òèíè (íàïð. áðîíõîåêòàçè, àòåëåêòàçè, ³íô³ëüòðàòè, ã³ïåð³í-
ôëÿö³ÿ);

ã) îáñòðóêö³ÿ äèõàëüíèõ øëÿõ³â, ÿêà ïðîÿâëÿºòüñÿ ñâèñ-
òîì òà ïåðåðèâ÷àñòèì äèõàííÿì;

ä) íîñîâ³ ïîë³ïè; ñ³íóñ³ò àáî ðåíòãåíîëîã³÷í³ çì³íè â ïàðà-
íàçàëüíèõ ñ³íóñàõ;

å) äåôîðìàö³¿ äèñòàëüíèõ ôàëàíã ïàëüö³â ó âèãëÿä³ áàðà-
áàííèõ ïàëè÷îê.

2. Çì³íè â òðàâí³é ñèñòåì³ òà õàð÷îâîìó ñòàòóñ³, à ñàìå:
à) â êèøêîâèêó: ìåêîí³àëüíèé ³ëåóñ, ñèíäðîì îáñòðóêö³¿

äèñòàëüíèõ â³ää³ë³â òîíêî¿ êèøêè (åêâ³âàëåíò ìåêîí³àëüíîãî
³ëåóñó), âèïàä³ííÿ ïðÿìî¿ êèøêè;

á) â ï³äøëóíêîâ³é çàëîç³: ïàíêðåàòè÷íà íåäîñòàòí³ñòü ç
òèïîâèìè çì³íàìè ñòóëó, ðåêóðåíòíèé ïàíêðåàòèò;

â) â ïå÷³íö³: êë³í³÷í³ àáî ã³ñòîëîã³÷í³ ïðîÿâè ôîêàëüíîãî
á³ë³àðíîãî öèðîçó ÷è ìóëüòèëîáóëÿðíîãî öèðîçó ïå÷³íêè;

ã) ïîðóøåííÿ õàð÷îâîãî ñòàòóñó: ïðîÿâè íåäîñòàòíüîãî
çàñâîºííÿ êîìïîíåíò³â ¿æ³ (äåô³öèò ìàñè òà äîâæèíè ò³ëà â³ä-
íîñíî íàëåæíèõ çà â³êîì);

ä) ã³ïîïðîòå¿íåì³ÿ ç íàáðÿêàìè òà àíåì³ºþ, âòîðèííèé äå-
ô³öèò æèðîðîç÷èííèõ â³òàì³í³â.

3. Ñèíäðîì ãîñòðî¿ âòðàòè ñîë³, õðîí³÷íèé ìåòàáîë³÷íèé
àëêàëîç.

4. Îáñòðóêòèâíà àçîîñïåðì³ÿ ó ÷îëîâ³ê³â, ÿêà ïîâ'ÿçàíà ç
âðîäæåíîþ á³ëàòåðàëüíîþ àïëàç³ºþ ñ³ì`ÿâèíîñíî¿ ïðîòîêè.

Êð³ì ïåðåðàõîâàíèõ âèùå õàðàêòåðíèõ çì³í ôåíîòèïó ó
õâîðèõ íà ÌÂ ìîæóòü áóòè ³íø³ êë³í³÷í³ ïðîÿâè, ÿê³ äîïîìà-
ãàþòü çàï³äîçðèòè öåé ä³àãíîç. Äî íèõ íàëåæàòü:

â ðàííüîìó äèòèíñòâ³ — ñîëîíà íà ñìàê øê³ðà,
— äóæå øâèäêå âèíèêíåííÿ çìîðøîê íà ïàëüöÿõ ó âîä³,
— çàòðèìêà ïðèðîñòó ìàñè ó äèòèíè áåç íàÿâíîñò³

ñòåàòîðå¿,
— çàòÿæíà îáñòðóêòèâíà æîâòÿíèöÿ,
— ïñåâäî-Áàòëåð ñèíäðîì ç ã³ïîíàòðåì³ºþ/ã³ïîêàë³ºì³ºþ

òà ìåòàáîë³÷íèì àëêàëîçîì,

ëàÁ üòñ³íâèòêààíüëàãàÇ èêèíçàêîï³í÷³í³ëK íàòñéèí÷èç³Ô èí³ìç³í÷èãîëîíåãòíåÐ

52 ³üòñ³íâèòêààíüëàìðîÍ
-óãåÐ.ºàã³Áüòñ³íòàäçåöàðï

.óëîêøºóä³âä³âîíðÿë

³óñüëóïàòîòñà÷,é³íòóñä³âüëåøàK
.àðóòàòñàíüëàìðîÍ.³íüëàìðîíÿííàõèä

.àìåíí³ìçõèíüëàêèç³ôõÿíåãåëÂ

.ÿë³òíåöðåïîã-52åùèâòñ³ðç³àñàÌ
-ðîíîíæàâåðåï³éèíåëìðîôîëóòC

.é³íòàòñîäâ³çÿ`ìñóíîÒ.éèíüëàì

³òñè÷ÿëîï³âåíåãåË

02 ,üòñ³ëàâèðòèâÿíòàòñîäåÍ
åðáîÄ.ð³÷åâäàíàìîòâ

.óëîêøºóä³âä³â

;³íüëàìðîí¿îêîïñâÿííàõèä³ñüëóÏ
.ÿííàâþëøàêä³âîáàüëåøàêîêä³ð
õÿíåãåëÂ.³íòóñä³â¿³öàìðîôåä³âîêòñ³K

.ºàìåíí³ìç

-íåöðåïì-52³ì-51æ³ìòñ³ðç³àñàÌ
.ìåë³ò èìèêèëåâåíçèçàð2–1ëóòÑ

.é³íòàòñîäñóíîòéèâîçÿ'Ì.èìàí³ìç

-îõíîðáÿííåëèñîïåí÷àíçåÍ
-òà÷îï,óêíþëàìîãîííèäóñ

àâîê .àìåç³ôìå

51 àíâðåðåïîäüòñ³íüëèõÑ
;ÿíä³çÿòîðïàíêîíè÷îïä³â
ÿëñ³ïÿííåëìîòâåêäèâø
-òàäçàíåæåìáÎ.èãóðïàí

.óëîêøèòàâóä³âä³âüòñ³í

.³öíàðâîíæàâåðåï,üëåøàêîí÷èäî³ðåÏ
àêãåë,àíåùèâä³ïÿííàõèäàòîòñà×
.³íé³òñîïåíõÿíåãåëâèïèðÕ.àìåç³ôìå
èíèò³ëê¿îíäóðãÿ³öàìðîôåäàâîêòà÷îÏ

."èê÷èëàï³ííàáàðàá"—â³öüëàïàò

ëóòC.ÿë³òíåöðåïîã-3åùèâòñ³ðç³àñàÌ
àêãåëÇ.éèíåëìðîôîîëàì,èçàð4–3
éèâîçÿ`ìéèíàãîÏ.ò³âèæéèíåøüë³áç

èðóòàëóêñóìêîòèâçîð³ñóíîò

-àêíÿë³äçàìåç³ôìåàêèëåâåÍ
èì -èñîïåíð³ìîÏ.â³çàòêåëåòà

-àìîãîííèäóñîõíîðáÿííåë
.óêíþë

01 åêäèâø,üòñ³êáàëñàí÷àíÇ
èïóòñèðÏ.ÿííåëìîòâ

.þëøàê àíèâðåðåï³ãâîÄ
.êîíè÷îïä³â èêüë³òÿñüòè÷Ó

.àìîäâ

³í÷àíÇ.ìÿííèòîêðàõçüëåøàêéèòñà×
-³ôìåàíð³ìîÏ.àêøèäàç³ÿ³äðàê³õàò

.àìåç .èíèò³ëê¿îíäóðãÿ³öàìðîôåÄ
-üë³êé³êèëåâóèïèðõ³÷óêñ³ðò³ãîëîÂ

."èê÷èëàï³ííàáàðàÁ".³òñîê

.ÿë³òíåöðåïîã-3å÷æèíòñ³ðç³àñàÌ
ìèíàãîïç,éèíåëìðîôîåí,éèíìº'áÎ
³ëîâê,³ëñèâáÎ.ëóòñéèíðèæ,ìîõàïàç

àòîâèæÿííåøüë³áçåíð³ìîÏ.èçÿ`ì

³êèëåâ,àìåç³ôìåàíð³ìîÏ
õèíüëàïàç,â³çàòêåëåòàèêíÿë³ä
-êåîõíîðá³í÷àíçåÍ.ùèíãîâ

èçàò

5 îáàéèâîêæ³Ë.ºîíïîòðÎ
.ìèæåðéèâîêæ³ëâ³ïàí

.üëåøàêéèíá³äîïîïóòñèðï,éèêæÿÒ
âèí³ìç³í÷àíç,ÿ³äðàê³õàò,ºîíï³õàÒ

åãåë îãîâàðï³òñîíòàòñîäåíèêàíçî;õÿí
.ÿöðåñ ."èê÷èëàï³ííàáàðàÁ"

,¿³ôîðòñèäîäàíåæèíçîêç³ðàñàÌ
-üë³áçåíüëèÑ.³òñîðçâÿííàâàòñä³â
-ðèæ,éèòñà÷,éèíìº'áÎ.àòîâèæÿííåø

,éèí -àïèÂ.ëóòñìîõàïàçìèíàãîïç
.èêøèê¿îìÿðïÿíí³ä

-çîçõÿíåãåëâèí³ìç³í÷àíÇ
-òñáî¿îíüëà³õíîðáèìàêàí
èçàòêåëåòÀ.ÿííåëàïàç³¿³öêóð
.èçàòêåîõíîðá,³íåãåëèêòñà÷

Áàëüíà îö³íêà ñòàíó õâîðèõ íà ìóêîâ³ñöèäîç

Ï³äñóìîâóþòüñÿ áàëè ïî 4 ïîçèö³ÿì. Ñòàí îö³íþºòüñÿ: 86–100 áàëëîâ — â³äì³ííèé, 71–85 — õîðîøèé, 56–70 — çàäîâ³ëüíèé, 41–55 —
ñðåäíüî¿ òÿæêîñò³, 40 áàë³â ³ ìåíøå — òÿæêèé.
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— ãåìîë³òè÷íà àíåì³ÿ ÷è íàáðÿêè, ùî ñóïðîâîäæóþòü
äåô³öèò â³òàì³íó Å,

— àñòìà;
â ï³çíüîìó äèòèíñòâ³ — çíèæåííÿ òîëåðàíòíîñò³ äî ãëþ-

êîçè ç ïîë³ä³ïñ³ºþ, ïîë³óð³ºþ òà âòðàòîþ ìàñè ò³ëà,
— çá³ëüøåííÿ ïå÷³íêè,
— ïîðòàëüíà ã³ïåðòåíç³ÿ ç³ ñïëåíîìåãàë³ºþ òà âàðèêîç-

íèì ðîçøèðåííÿì âåí ñòðàâîõîäó,
— ìàëèé çð³ñò, çàòðèìêà ïóáåðòàòó.
Êë³í³÷íà ä³àãíîñòèêà ç âèêîðèñòàííÿì ïàðàêë³í³÷íèõ äîñ-

ë³äæåíü âèçíàºòüñÿ îñíîâíèì êðèòåð³ºì ïðè âñòàíîâëåíí³
ä³àãíîçó ÌÂ.

Â³äñóòí³ñòü õàðàêòåðíèõ çì³í ôåíîòèïó, àáî äóæå ìàëà
ñòóï³íü ¿õ âèðàæåíîñò³ ìîæå ìàòè ì³ñöå ó õâîðèõ íà ÌÂ ç ëåã-
êèì ïåðåá³ãîì õâîðîáè, ïðè àòèïîâèõ ôîðìàõ ÌÂ òà â ïåð³îä,
ÿêèé ïåðåäóº êë³í³÷í³é ìàí³ôåñòàö³¿ çàõâîðþâàííÿ.

Ñ³ìåéíèé àíàìíåç. Ó îñ³á, ÿê³ ìàþòü (àáî ìàëè) ð³äíèõ
áðàò³â ÷è ñåñòåð õâîðèõ íà ÌÂ, ³ñíóº ðèçèê â 25 % òåæ áóòè
õâîðèì. Òîìó âñ³ ñ³áñè õâîðèõ íà ÌÂ ï³äëÿãàþòü ïðèñê³ïëèâî-
ìó êë³í³÷íîìó îáñòåæåííþ, ïðîâåäåííþ ïîòîâî¿ ïðîáè òà ìî-
ëåêóëÿðíî¿ ä³àãíîñòèêè (ó âèïàäêó ³íôîðìàòèâíîñò³ êîíêðåò-
íî¿ ñ³ì`¿).

Ïîòîâà ïðîáà. Öåé òåñò º "çîëîòèì ñòàíäàðòîì" â ä³àã-
íîñòèö³ ÌÂ. Êëàñè÷íèé ìåòîä çà Ã³áñîíîì-Êóêîì ïîëÿãàº ó
âèçíà÷åíí³ êîíöåíòðàö³¿ ³îí³â õëîðó òà íàòð³þ (àáî ëèøå õëî-
ðó) â ïîðö³¿ ïîòó, ÿêèé îäåðæóþòü âèêëþ÷íî â ñòàíäàðòí³é
ïðîöåäóð³ ³îíîôîðåçó ç ï³ëîêàðï³íîì.

Ïîçèòèâíîþ ïîòîâà ïðîáà ââàæàºòüñÿ ïðè êîíöåíòðàö³¿
õëîðèä³â á³ëüøå 60 ìåêâ/ë, ñóìí³âíîþ — ïðè 40–60 ìåêâ/ë,
íåãàòèâíîþ — ïðè 40 ìåêâ/ë ³ ìåíøå. Ä³àãíîñòè÷íó çíà÷è-
ì³ñòü ìàº ïîçèòèâíèé ðåçóëüòàò â äâîðàçîâîìó, àáî á³ëüøå
ïîâòîð³ ç ³íòåðâàëîì ì³æ àíàë³çàìè â äâà òèæí³, ïðè ì³í³ìàëüí³é
ê³ëüêîñò³ ïîòó â 100 ìã, ïðè ïðàâèëüíîìó òåõí³÷íîìó âèêîíàíí³
êâàë³ô³êîâàíèì ïåðñîíàëîì, ó ïîâí³é â³äïîâ³äíîñò³ äî ñòàíäàðò-
íî¿ ìåòîäèêè. Êîíöåíòðàö³ÿ õëîðèäó á³ëüøà çà 160 ìåêâ/ë º
ô³ç³îëîã³÷íî íåìîæëèâîþ, òàêèé ðåçóëüòàò ñâ³ä÷èòü ïðî ïî-
ìèëêè â îäåðæàíí³ ïîòó ÷è ïðè éîãî àíàë³ç³.

Ôàëüø-íåãàòèâíîþ ìîæå áóòè ïðîáà ó õâîðèõ íà ÌÂ ç ã³-
ïîïðîòå¿íåì³ºþ òà íàáðÿêàìè, ïðè ïðèéîì³ äåÿêèõ àíòèá³îòèê³â.

Ó õâîðèõ ó â³ö³ äî 3 ì³ñÿö³â ä³àãíîñòè÷íèé ð³âåíü õëîðèä³â
ïîòó íèæ÷èé ³ ñòàíîâèòü 40 ìåêâ/ë.

Ôàëüø-ïîçèòèâíà ïðîáà ìàº ì³ñöå ïðè íàÿâíîñò³ òàêèõ
â³äì³ííèõ â³ä ÌÂ çàõâîðþâàíü, ÿê íàäíèðêîâà íåäîñòàòí³ñòü,
íåôðîãåííèé íåöóêðîâèé ä³àáåò, íåôðîç, ñèíäðîì Ìîð³àêà,
ã³ïîòèðåîç, ìóêîïîë³ñàõàðèäîç, åêòîäåðìàëüíà äèñïëàç³ÿ, ãë³-
êîãåíîç ²² òèïó, ôóêîç³äîç, òÿæêà äèñòðîô³ÿ òà íåðâîâà àíî-
ðåêñ³ÿ, ñ³ìåéíèé õîëåñòàç, ñ³ìåéíèé ã³ïîïàðàò³ðåî¿äèçì, Â²Ë-
³íôåêö³ÿ.

Ïðè àòèïîâ³é ôîðì³ ÌÂ ïîòîâà ïðîáà ìîæå áóòè íîðìàëü-
íîþ ÷è ìåæóþ÷îþ ç íîðìîþ. Îïèñàí³ ïåâí³ âèäè ìóòàö³é â
ÒÐÁÌ ãåí³, ÿê³ ñóïðîâîäæóþòüñÿ íîðìàëüíîþ àáî áëèçüêîþ
äî íîðìè êîíöåíòðàö³ºþ õëîðèä³â ïîòó.

Òàêèì ÷èíîì, ïîçèòèâíà ïîòîâà ïðîáà â á³ëüøîñò³ âèïàäê³â
ïðè íàÿâíîñò³ õî÷à á îäíîãî êë³í³÷íîãî ïðîÿâó ÌÂ ï³äòâåðä-
æóº ä³àãíîç. Àëå íåãàòèâíà ïîòîâà ïðîáà íå îçíà÷àº â³äñóò-
íîñò³ ÌÂ ó õâîðîãî.

²äåíòèô³êàö³ÿ äâîõ ìóòàö³é â ÒÐÁÌ ãåí³. Ìóòàö³éíèé
àíàë³ç ïðîâîäèòüñÿ â ñïåö³àë³çîâàíèõ ëàáîðàòîð³ÿõ. ßê ìàòå-
ð³àë äëÿ îäåðæàííÿ ÄÍÊ ÷àñò³øå âèêîðèñòîâóþòü êðîâ (ö³ëüíó
êðîâ ç äîäàâàííÿì ãåïàðèíó ÷è ÅÄÒÀ â çàëåæíîñò³ â³ä ìåòîäó,
÷è ïëÿìè êðîâ³ íà ñïåö³àëüíîìó ô³ëüòðóâàëüíîìó ïàïåð³), êë³òè-
íè áóêàëüíîãî åï³òåë³þ, äëÿ ïðåíàòàëüíî¿ òà ïðå³ìïëàíòàö³éíî¿
ä³àãíîñòèêè — êë³òèíè õîð³îíà, àìí³îíà, ïëàöåíòè, îêðåì³
áëàñòîì³ðè. Ç ìîëåêóë ÄÍÊ, ÿê ïðàâèëî, çà äîïîìîãîþ ïîë³ìå-
ðàçíî¿ ëàíöþãîâî¿ ðåàêö³¿ îäåðæóþòü áàãàòî êîï³é, ï³ñëÿ ÷îãî
àíàë³çóþòü íàÿâí³ñòü ³ âèä ìóòàö³é â ÒÐÁÌ ãåí³. Çàðàç â³äîìî
á³ëüøå 1000 ð³çíîâèä³â ìóòàö³é. Íàé÷àñò³øå çóñòð³÷àºòüñÿ
ìóòàö³ÿ, ùî áóëà ³äåíòèô³êîâàíà ïåðøîþ — DF508, íàáàãàòî
ð³äøå G542X, W1282X, N1303K, R117H òà ³í. Âñòàíîâëåííÿ
âèäó ìóòàö³é ìàº íå ëèøå ä³àãíîñòè÷íå (ï³äòâåðäæåííÿ ä³àãíîçó
ÌÂ äî ÷è ï³ñëÿ íàðîäæåííÿ õâîðîãî), àëå é äåÿêå ïðîãíîñòè÷íå
çíà÷åííÿ (³ñíóº ïåâíà êîðåëÿö³ÿ ãåíîòèï — ôåíîòèï).

Õâîð³ íà ÌÂ, ùî ìàþòü â îáîõ àëåëÿõ îäíàêîâ³ ìóòàö³¿,
º ãîìîçèãîòàìè, à ò³, ùî ìàþòü ð³çí³ âèäè ìóòàö³é â äâîõ
àëåëÿõ ÒÐÁÌ ãåíà — êîìïàóíäíèìè (çá³ðíèìè) ãåòåðîçèãîòà-
ìè. Áàòüêè õâîðîãî íà ÌÂ â ïåðåâàæí³é á³ëüøîñò³ º ãåòåðîçè-
ãîòíèìè íîñ³ÿìè ÒÐÁÌ ãåíà.

Â ïðîöåñ³ ï³äòâåðäæåííÿ ä³àãíîçó ÌÂ âèÿâëåííÿ äâîõ
ìóòàö³é. ÒÐÁÌ ãåíà â îáîõ õðîìîñîìàõ 7 º âèñîêî ñïåöèô³÷-
íèì, àëå íå äóæå ÷óòëèâèì òåñòîì. Òîìó ïðè íàÿâíîñò³ äâîõ
ìóòàö³é ä³àãíîç ÌÂ ó êîíêðåòíîãî ïàö³ºíòà ââàæàºòüñÿ âñòàíîâ-
ëåíèì, à íåâèÿâëåííÿ ¿õ íå îçíà÷àº â³äñóòíîñò³ ó õâîðîãî ÌÂ.

Âèÿâëåííÿ àòèïîâèõ ôîðì ÌÂ. Àòèïîâèé ôåíîòèï ïðè
ÌÂ âêëþ÷àº õðîí³÷íå çàõâîðþâàííÿ äèõàëüíî¿ ñèñòåìè ð³çíî¿
òÿæêîñò³, íîðìàëüíó åêçîêðèííó ôóíêö³þ ï³äøëóíêîâî¿ çàëîçè
òà íîðìàëüíèé (<40 ììîëü/ë) ÷è ìåæóþ÷èé ç íîðìîþ âì³ñò
õëîðèäó ïîòó. Òàêîæ äî àòèïîâî¿ ôîðìè â³äíåñåíî âèïàäêè,
êîëè ïàö³ºíò ìàº ëèøå ºäèíèé êë³í³÷íèé ïðîÿâ (íàïð. ïàíêðåà-
òèò, óðàæåííÿ ïå÷³íêè, ñèíóñ³ò ÷è ³í.). Ó òàêèõ õâîðèõ ïîòð³áíî
ïðîâîäèòè ïðèñê³ïëèâå êë³í³÷íå, ðåíòãåíîëîã³÷íå òà ëàáîðà-
òîðíå îáñòåæåííÿ:

1. Ì³êðîá³îëîã³÷íå äîñë³äæåííÿ âèä³ëåíü äèõàëüíèõ øëÿõ³â.
2. Ïîøóêè áðîíõîåêòàç³â:

— äâîì³ðíà ðåíòãåíîãðàô³ÿ;
— êîìï'þòåðíà òîìîãðàô³ÿ.

3. Âèâ÷åííÿ ñòàíó ïàðàíàçàëüíèõ ñèíóñ³â — äâîì³ðíà
ðåíòãåíîãðàô³ÿ:

— êîìï'þòåðíà òîìîãðàô³ÿ.
4. Ê³ëüê³ñíå äîñë³äæåííÿ çîâí³øíüîñåêðåòîðíî¿ ôóíêö³¿

ï³äøëóíêîâî¿ çàëîçè ïî åëàñòàç³ êàëó.
5. Îáñòåæåííÿ ÷îëîâ³÷èõ ñòàòåâèõ îðãàí³â — ñïåðìî-

ãðàìà:
— óðîëîã³÷íå îáñòåæåííÿ;
— óëüòðàñîíîãðàô³ÿ;
— á³îïñ³ÿ ÿº÷êà.

6. Âèêëþ÷åííÿ ³íøèõ ä³àãíîç³â :
— àëåðã³ÿ;
— ³ìóíîëîã³÷í³ ïðîáëåìè;
— ïîðóøåííÿ ñòðóêòóðè òà ôóíêö³¿ â³é÷àñòîãî åï³òåë³þ;
— ³íôåêö³ÿ.

Ï³äñóìêîâèé ä³àãíîñòè÷íèé àëãîðèòì ÌÂ. Äëÿ á³ëüøîñò³
ïàö³ºíò³â ç ÌÂ ä³àãíîç ïåðåäáà÷àºòüñÿ ïî íàÿâíîñò³ îäí³º¿ àáî
á³ëüøå õàðàêòåðíèõ êë³í³÷íèõ çì³í, ÷è çàõâîðþâàííÿ íà ÌÂ
ñ³áñ³â. Àíîìàëüíà ôóíêö³ÿ ÒÐÁÌ ãåíà çâè÷àéíî äîêóìåíòàëü-
íî ï³äòâåðäæóºòüñÿ äâîìà òåñòàìè ï³äâèùåíî¿ êîíöåíòðàö³¿
õëîðèä³â ïîòó, ïðîâåäåíèìè â îêðåì³ äí³, ÷è ³äåíòèô³êàö³ºþ
äâîõ ÌÂ ìóòàö³é. Êë³í³÷íèé ä³àãíîç ïðîäîâæóº ïîòðåáóâàòè äî-
äàòêîâèõ çóñèëü ó âèïàäêó, êîëè ïàö³ºíò ìàº òèïîâ³ àáî àòèïî-
â³ çì³íè ôåíîòèïó, àëå íå ï³äòâåðäæåíà äèñôóíêö³ÿ ÒÐÁÌ ãåíà.

Îñíîâí³ çàñàäè áàçèñíî¿ òåðàï³¿
1. Ïàíêðåàòè÷íà íåäîñòàòí³òü çóìîâëåíà ìîðôîëîã³÷íèìè

íåçâîðîòí³ìè çì³íàìè â çàëîç³ (ê³ñòîô³áðîç), ùî ïîòðåáóº
ïîñò³éíî¿, ïîæèòòºâî¿, äîñòàòíüî¿, àäåêâàòíî¿ çàì³ñíî¿ ôåð-
ìåíòîòåðàï³¿.

2. Ïåðâèíí³ ïîðóøåííÿ ïðîöåñ³â òðàâëåííÿ ïðè ÌÂ íîñÿòü
ïåðåâàæíî õàðàêòåð ìàëüäèãåñò³¿, à âæå âòîðèííî âèíèêàþòü
ÿâèùà ìàëüàáñîðáö³¿. Òîìó ïîçèòèâíèé åôåêò çàñòîñóâàííÿ
ë³êóâàëüíèõ ñóì³ø³â, ÿê³ ì³ñòÿòü àì³íîêèñëîòè, òðèãë³öåðèäè òà
æèðí³ êèñëîòè ç ñåðåäíüîþ äîâæèíîþ ëàíöþãà ³ ìîíîñàõàðè-
äè, ó õâîðèõ íà ÌÂ çàêîíîì³ðíèé.

3. Âèñîêèé âì³ñò ³îí³â íàòð³þ ³ õëîðó â ïîò³ õâîðèõ ïðèç-
âîäèòü äî íàäì³ðíèõ, à â äåÿêèõ âèïàäêàõ äî êàòàñòðîô³÷íèõ
âòðàò öèõ ìàêðîåëåìåíò³â. Äîäàòêîâå ââåäåííÿ ñîë³ ç ¿æåþ
ïðè ÌÂ º îáîâ`ÿçêîâèì.

4. Çì³íè â ï³äøëóíêîâ³é çàëîç³ ïðè ÌÂ, çà äåÿêèì âèêëþ-
÷åííÿì, íå íîñÿòü õàðàêòåðó çàïàëüíèõ, õâîðèé ïîòðåáóº íå
çìåíøåííÿ âì³ñòó æèð³â, á³ëê³â, âóãëåâîä³â, à ¿õ ðîçùåïëåííÿ
åêçîãåííèìè ôåðìåíòàìè. Ä³ºòè÷íå õàð÷óâàííÿ õâîðèõ íà
íåóñêëàäíåíèé ÌÂ íå ïîòðåáóº í³ÿêèõ îáìåæåíü â àñîðòèìåí-
ò³ ïðîäóêò³â òà ñïîñîá³ ¿õ ïðèãîòóâàííÿ.

5. Õâîðèé íà ÌÂ íàðîäæóºòüñÿ ç ìàêðîñêîï³÷íî íåïîø-
êîäæåíèìè ëåãåíÿìè, â òîé ÷àñ ÿê 90 % ïàö³ºíò³â óìèðàþòü
â³ä ïîðóøåíü äèõàëüíî¿ ñèñòåìè ÷è ¿õ óñêëàäíåíü. Öå ïåðå-
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òâîðåííÿ çóìîâëåíå ïîñò³éíèì âèä³ëåíí³ì áðîíõ³àëüíèìè çà-
ëîçàìè ïðè ÌÂ ãóñòîãî, â'ÿçêîãî ñåêðåòó, ÿêèé ïîðóøóº ìóêî-
ö³ë³àðíèé êë³ðåíñ, âèíèêàº õèáíå êîëî: çàñò³é ñëèçó — îáñò-
ðóêö³ÿ — çàïàëåííÿ — ³íôåêö³ÿ — ã³ïåðñåêðåö³ÿ ñëèçó. Äëÿ
íåäîïóùåííÿ ôîðìóâàííÿ õèáíîãî êîëà ïîòð³áíî ïîñò³éíî
ðîçð³äæóâàòè ³ âèäàëÿòè ñëèç ³ç áðîíõ³â.

6. Ïðèºäíàííÿ äî çàïàëüíîãî ïðîöåñó â äèõàëüí³é ñèñòåì³
âèñîêîïàòîãåííî¿ ì³êðîôëîðè, ñõèëüíî¿ äî ïîñò³éíî¿ êîëî-
í³çàö³¿, âèìàãàº çàñòîñóâàííÿ åôåêòèâíèõ àíòèá³îòèê³â íå ïðè
çàãîñòðåíí³ çàõâîðþâàííÿ, à ðåãóëÿðíî, ïëàíîâèìè êóðñàìè.

7. Çàãóùåííÿ ³ çàñò³é æîâ÷³, ñõèëüí³ñòü äî óòâîðåííÿ êîí-
êðåìåíò³â â æîâ÷îâèä³ëüí³é ñèñòåì³ ïðè ÌÂ ïîòðåáóº çàñòîñó-
âàííÿ æîâ÷îã³ííèõ òà ãåïàòîïðîòåêòîðíèõ çàñîá³â.

8. Àë³ìåíòàðí³ ïðè÷èíè äåô³öèòó â³òàì³í³â, â ïåðøó ÷åðãó
æèðîðîç÷èííèõ, òà ì³êðîåëåìåíò³â çóìîâëþþòü íåîáõ³äí³ñòü
ïîñò³éíîãî çàñòîñóâàííÿ ïîë³â³òàì³ííèõ ïðåïàðàò³â.

9. Ë³êóâàííÿ õâîðèõ äîö³ëüíî ïðîâîäèòè â àìáóëàòîðíèõ
óìîâàõ ï³ä íàãëÿäîì òà êîíòðîëåì çà ïðàâèëüí³ñòþ âèêîíàííÿ
ðåêîìåíäàö³é ë³êàð³â ðåã³îíàëüíèõ öåíòð³â ÌÂ.

Áàçèñíà òåðàï³ÿ ÌÂ
1. Ä³ºòà. Ðåêîìåíäîâàíî îäåðæàííÿ çà äîáó 35–45 %

êàëîð³é çà ðàõóíîê æèðó, 15 % — á³ëêó, 45–50 % — âóãëå-
âîä³â. Çàãàëüíà ê³ëüê³ñòü á³ëê³â, æèð³â â äåííîìó ðàö³îí³ ïî-
âèííà ñòàíîâèòè 100 % â³ä íàëåæíèõ çà â³êîì, âóãëåâîä³â —
125 %. Æèðè ïåðåâàæíî ðîñëèííîãî ïîõîäæåííÿ. Äîäàòêîâî
ñ³ëü (NaCl) — äî 3 ðîê³â — 2–3 ã/äîáó, ï³ñëÿ 3 ðîê³â —
3–5ã/äîáó. Â æàðêîìó êë³ìàò³, ïðè ã³ïåðòåðì³¿, ïîñèëåíîìó
ô³çè÷íîìó íàâàíòàæåíí³ òà ïîòîâèä³ëåíí³ — ï³äâèùåííÿ äîçè
ñîë³. Îñîáëèâîñò³ õàð÷îâîãî ðåæèìó — ïðîäóêòè íå ïîâèíí³
áóòè çíåæèðåíèìè; ðåãóëÿðíèé ïðèéîì ¿æ³ ç äîñòàòíüîþ ïå-
ðåðâîþ ì³æ íèìè; áàæàíî ïðèéîì ¿æ³ âíî÷³ (1–2 ðàçè).; äîñ-
òàòíÿ ê³ëüê³ñòü ãðóáî¿ êë³òêîâèíè. Ïðè íåîáõ³äíîñò³ çàñòîñî-
âóºòüñÿ àãðåñèâíå ãîäóâàííÿ çà äîïîìîãîþ íàçî-ãàñòðàëüíîãî
çîíäó àáî ãàñòðîñòîìè.

2. Çàì³ñíà ôåðìåíòîòåðàï³ÿ, ùî ñóïðîâîäæóº êîæíèé
ïðèéîì ¿æ³, ç âèêîðèñòàííÿì ì³êðîãðàíóëüîâàíèõ ôåðìåíò³â
ï³äøëóíêîâî¿ çàëîçè â åíòåðîñîëþá³ëüí³é îáîëîíö³ (êðåîí).

Äîáîâà äîçà âèðàõîâóºòüñÿ ïî ë³ïàç³ — 1–10000 îä/êã/
äåíü â çàëåæíîñò³ â³ä ñòóïåíþ çîâí³øíüîñåêðåòîðíî¿ íåäîñ-
òàòíîñò³ ï³äøëóíêîâî¿ çàëîçè ³ ðîçïîä³ëÿºòüñÿ íà êîæíèé
ïðèéîì ¿æ³ ç óðàõóâàííÿì ê³ëüêîñò³ òà ÿêîñò³ (îñîáëèâî âì³ñòó
æèðó) ¿æ³. Êîðåêö³ÿ äîçè ïðîâîäèòüñÿ äî â³äñóòíîñò³
íåéòðàëüíîãî æèðó â êîïðîãðàì³, àáî ï³äðàõóíêó êîåô³ö³ºíòó
çàñâîºííÿ æèðó â 72-ãîäèíí³é êîëåêö³¿ êàëó. Íå ðåêîìåí-
äóºòüñÿ çàñòîñóâàííÿ âèñîêîêîíöåíòðîâàíèõ ôåðìåíò³â (êðåîí
25 000) ä³òÿì äî 6 ðîê³â.

3. Ñïåö³àëüí³ ë³êóâàëüí³ ñóì³ø³ (Ïðåãåñò³ì³ë, Ïåïò³-Þí³îð) —
ó ä³òåé ðàííüîãî â³êó ÿê îñíîâíèé ÷è äîïîì³æíèé ïðîäóêò
õàð÷óâàííÿ, ó ñòàðøèõ ä³òåé òà äîðîñëèõ — ÿê äîäàòêîâèé
ïðîäóêò, áàæàíî íà í³÷íå ãîäóâàííÿ. Äîçà êîëèâàºòüñÿ â çà-
ëåæíîñò³ â³ä â³êó ³ ñòóïåíþ äåô³öèòó ìàñè ò³ëà. Ïðè ïðèéîì³
ñóì³ø³ íå ïîòð³áíî çàñòîñîâóâàòè, àáî ñë³ä çíèçèòè äîçó ïàí-
êðåàòè÷íèõ ôåðìåíò³â.

4. Æîâ÷îã³íí³ ïðåïàðàòè — õîëîãîãóì, õîëåôëþêñ, ñóì³ø³
òðàâ ç æîâ÷îã³ííèì åôåêòîì.

Ïðè õîëåñòàç³, õîëåë³ò³àç³ — óðñîäåîêñèõîëåâà êèñëîòà
(óðñîôàëüê) — 10 ìã/êã/äåíü íà ïðîòÿç³ 6–24 ì³ñÿö³â äî
çìåíøåííÿ, àáî çíèêíåííÿ êîíêðåìåíò³â. Ïðè â³äñóòíîñò³
åôåêòó ÷åðåç 12 ì³ñÿö³â — ë³êóâàííÿ â³äì³íÿºòüñÿ.

Ïðè ïîÿâ³ êë³í³÷íèõ òà ÓÇ îçíàê öèðîçó ïå÷³íêè — S-àäå-
íîç³ë-L-ìåò³îí³í (ãåïòðàë) — 20 ìã/êã/äåíü ðîçä³ëèòè íà 2
ðàçè; ïî÷àòêîâèé êóðñ â/â — 10–14 äí³â, ïîò³ì â òàáëåòêàõ
â ò³é æå äîç³ — 10–20 äí³â. Êóðñ ïîâòîðþþòü 2–3 ðàçè íà ð³ê.

5. Ìóêîë³òèêè — ïîñò³éíî, àáî ç ïåðåðâàìè â äåê³ëüêà
äí³â, àëå íå á³ëüøå 7.

N-àöåò³ëöèñòå¿í (ÀÖÖ, ôëþ¿ìóö³ë) — 30 ìã/êã/äîáó; ä³-
òÿì äî 2 ðîê³â — äî 150 ìã/äîáó, 2–6 — äî 300 ìã/äîáó;
6–10 — 450 ìã/äîáó; 10 ðîê³â ³ ñòàðø³ — 600 ìã/äîáó.

S-êàðáîìåò³ëöèñòå¿í (åñò³âàëü, áðîíêîêëàð) — ä³òÿì 2–6
ðîê³â äî 750 ìã/äîáó, ñòàðø³ 6 ðîê³â — äî 1500 ìã/äîáó.

Àìáðîêñîëó ã³äðîõëîðèä (ëàçîëüâàí, àìáðîêñîë) — ä³-
òÿì 1,2–1,6 ìã/êã,

Ä³òÿì äî 2 ðîê³â äî 15 ìã/äîáó, 2–5 ðîê³â — äî 22 ìã/äî-
áó, 5–12 ðîê³â — äî 45 ìã/äîáó, ñòàðø³ 12 ðîê³â — äî
150 ìã/äîáó.

Ìîæëèâî ïîºäíàííÿ àìáðîêñîëó ç àöåò³ëöèñòå¿íîì àáî ç
êàðáîöèñòå¿íîì. Íåáàæàíî ïðèéìàòè àöåò³ëöèñòå¿í ðàçîì ç
àíòèá³îòèêàìè, ïîòð³áíà ïåðåðâà â 2 ãîäèíè. Àìáðîêñîë íàâ-
ïàêè ïîòåíö³þº ä³þ àíòèá³îòèê³â, òîìó êðàùå çàñòîñîâóâàòè ¿õ
îäíî÷àñíî.

Ôîðìè çàñòîñóâàííÿ ïåðåðàõîâàíèõ ìóêîë³òèê³â — per
os, â ³íãàëÿö³ÿõ òà ïàðåíòåðàëüíî. Ã³ïåðòîí³÷íèé ðîç÷èí ñîë³
(3 àáî 6 %) â ³íãàëÿö³ÿõ. Êîæíèé õâîðèé ïîâèíåí ìàòè ³íäè-
â³äóàëüíèé ³íãàëÿòîð òèïó Pari-Boy.

Ïðè ìåêîí³àëüíîìó ¿ëåóñ³: îðàëüíî äî 30 ìë 20 % ðîç-
÷èíó àöåò³ëöèñòå¿íó íà äîáó çà 3–4 ïðèéîìè, â êë³çì³ — äî
50 ìë 20 % ðîç÷èíó íà 50 ìë âîäè.

6. Ô³çè÷í³ ìåòîäè âèäàëåííÿ ðîçð³äæåíîãî çà äîïîìîãîþ
ìóêîë³òèê³â õàðêîòèííÿ: â³áðàö³éíèé ìàñàæ, ïåðêóñ³ÿ, êîíòàêò-
íå äèõàííÿ â äðåíàæíîìó ïîëîæåíí³; òåõí³êà î÷èùåííÿ äè-
õàëüíèõ øëÿõ³â — àêòèâíèé öèêë äèõàëüíî¿ òåõí³êè, àóòîãåí-
íèé äðåíàæ, ïîçèòèâíèé òèñê íà âèäîõó, äèõàííÿ ç ôëàòåðîì,
äîçîâàíèé ïîäîâæåíèé âèäèõ ç îïîðîì ãóáàìè, òà ³í.; ñïå-
ö³àëüí³ âïðàâè, ñòðèáêè íà áàòóò³, âïðàâè íà ì`ÿ÷³.

Ô³çè÷í³ ìåòîäè ìîá³ë³çàö³¿ òà âèäàëåííÿ ñëèçó ïðîâîäÿòü-
ñÿ ùîäåííî, ïðè ïîòðåá³ 2–3 ðàçè íà äîáó, çà ³íäèâ³äóàëüíèìè
ñõåìàìè.

7. Àíòèá³îòèêîòåðàï³ÿ. Ïðè âèáîð³ àíòèá³îòèêà âðàõî-
âóþòü ðåçóëüòàòè ì³êðîá³îëîã³÷íèõ äîñëäæåíü ñëèçó ç äèõàëü-
íèõ øëÿõ³â.

Ïðè íàÿâíîñò³ Stph.aur. ïåðåâàãà â³ääàºòüñÿ àìîêñèöèë³íó,
êëîêñàöèë³íó, ä³êëîêñàöèë³íó, ð³ôàìï³öèíó, öåôóðîêñèìó, àì³-
íîãë³êîçèäàì, à òàêîæ çàñòîñîâóºòüñÿ êî-òð³ìîêñàçîë.

Ïðè íàÿâíîñò³ Ps.aerug. íàéá³ëüø åôåêòèâí³ ö³ïðîôëîêñà-
öèí, àçëîö³ë³í, ï³ïåðàö³ë³í, öåôòàç³ä³ì, àì³íîãë³êîçèäè (òîáðà-
ì³öèí), ³ì³ïåíåì, òà ³í..

Ïðè âñòàíîâëåíí³ ôàêòó êîëîí³çàö³¿ äèõàëüíèõ øëÿõ³â
Stph.aureus òà Ps.àerug. áàæàíî ïëàíîâå ïðîâåäåííÿ êóðñ³â
öèïðîôëîêñàöèíó, ÷è àì³íîãë³êîçèä³â, ÷è ïîºäíàííÿ öåôàëî-
ñïîðèí³â 3ãî ïîêîë³ííÿ ç àì³íîãë³êîçèäàìè. Õîðîøèé åôåêò
ïîêàçóþòü äîâãîòðèâàë³ êóðñè êëîêñàöèë³íó per os òà òîáðà-
ì³öèíó â ³íãàëÿö³ÿõ.

8. Ïîë³â³òàì³íè â êîìïëåêñàõ, ÿê³ ì³ñòÿòü âîäî- òà æèðîðîç-
÷èíí³ â³òàì³íè ³ ì³íåðàëè (Se, Mo, Zn). Êàðí³ò³íà ã³äðîõëîðèä.

Ïðîô³ëàêòèêà ÌÂ. Ïðè ïëàíóâàíí³ íàðîäæåííÿ äèòèíè â
ñ³ì`¿, äå âæå º ÷è áóëà äèòèíà õâîðà íà ÌÂ, íåîáõ³äíî ïðî-
âåñòè ìîëåêóëÿðíèé àíàë³ç ç âñòàíîâëåííÿì òèïó ìóòàö³é â
ÒÐÁÌ ãåí³ ó õâîðî¿ äèòèíè òà ó îáîõ ÷ëåí³â ïîäðóæíüî¿ ïàðè.
Ó âèïàäêó âñòàíîâëåííÿ äâîõ ìóòàö³é ÒÐÁÌ ãåíà ó õâîðîãî
ìîæëèâà ïðåíàòàëüíà àáî ïåðåä³ìïëàíòàö³éíà ä³àãíîñòèêà
ãåíîòèïó ìàéáóòíüî¿ äèòèíè ç íàðîäæåííÿì çäîðîâèõ ä³òåé
ãîìîçèãîòíèõ ïî íîðìàëüíîìó àëåëþ òà ãåòåðîçèãîòíèõ íîñ³¿â
ìóòàö³¿.

Ó âèïàäêó ³äåíòèô³êàö³¿ ëèøå îäí³º¿ ç äâîõ ìóòàö³é, ñ³ì'ÿ
ââàæàºòüñÿ íàï³â³íôîðìàòèâíîþ ³ ¿é ðåêîìåíäóºòüñÿ äîäàòêîâå
ïðîâåäåííÿ äîñë³äæåíü çà äîïîìîãîþ ÏÄÐÔ-àíàë³çó. ßêùî ³
öåé ìåòîä íå ï³äâèùóº ³íôîðìàòèâí³ñòü ñ³ì`¿, ðåêîìåíäóºòüñÿ
íàðîäæåííÿ ëèøå äèòèíè, ÿêà íå íåñå ïàòîëîã³÷íèé ãåí íàâ³òü
â ãåòåðîçèãîòíîìó ñòàí³, àáî ïîòð³áíå äîñë³äæåííÿ àêòèâíîñò³
ôåðìåíò³â àìí³îòè÷íî¿ ð³äèíè äëÿ âèÿâëåííÿ õâîðîãî íà ÌÂ
ïëîäó.


