
О муковисцидозе

Негативные последствия МВ в повседневной жизни
Пациентам с МВ часто требуется:

Симптомы МВ1,6
У пациентов с МВ может наблюдаться ряд симптомов, 
включая такие как:

ЛЕГКИЕ

ПОДЖЕЛУДОЧНАЯ ЖЕЛЕЗА

ПИЩЕВАРИТЕЛЬНАЯ СИСТЕМА

У пациентов с МВ также могут наблюдаться 
нарушения со стороны других органов, таких как:

Муковисцидоз (МВ) — это редкое прогрессирующее 
генетическое заболевание, сопровождающееся образованием 
вязкого секрета, накапливающегося в легких и органах
пищеварительной системе1,2.

Развитие МВ обусловлено дефектом или отсутствием регулятора 
трансмембранной проводимости при муковисцидозе (CFTR), 
вызванным мутациями в гене CFTR. Это приводит к нарушению 
транспорта ионов хлора и как следствие нарушению водно- 
солевого баланса. Нарушается выведение воды из клетки, и в 
легких и ряде  других органах накапливается густой, вязкий 
секрет3.

Примерно 

80 000
 человек по всему миру 

имеют диагноз 
муковисцидоз4.

В России по данным 

на 2 019 год МВ 

диагностирован у

3646
человек5.

• Частый кашель
• Откашливание мокроты
• Одышка
• Рецидивирующие инфекции
• Воспаление

• Снижение образования инсулина
• Повышение риска развития сахарного диабета, обусловленного муковисцидозом
• Снижение уровня ферментов поджелудочной железы, приводящее 

к недостаточности питания

• Недостаточное усвоение питательных веществ, приводящее к 
нарушениям дефекации, медленному набору массы тела и 
дефициту роста

Печень Репродуктивные
органы

Потовые железы Пазухи носа Желудочно-
кишечный тракт

Прием до
40 таблеток в день7

Половина всех пациентов 
с МВ умирает к 30 годам8
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На долю пациентов с МВ 
приходится 16 % всех 
трансплантаций легких9

Длительное пребывание в больнице⁷ 
Снижение продуктивности10

Влияние на психическое здоровье11 
Негативное влияние на семейную жизнь11 

Сложности в социальных отношениях11

Прогрессирование МВ может оказывать 
серьезное влияние на жизнь человека

До 2 часов 
физиотерапии в день7

Ингаляционные 
препараты7
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Влияние мутации на ген CFTR3,12

Ядро клетки

Нормальный белок CFTR

Дефект или отсутствие белка CFTR

Результат

Поверхность клетки В норме белки CFTR располагаются на поверхности клеток, выстилающих легкие, 
пищеварительную систему, потовые железы и другие органы, и отвечают за транспорт 

воды и ионов хлора (входящих в состав солей) в клетки и их выведение из клеток.

При мутациях в гене CFTR белки CFTR не могут достичь поверхности клетки 
и (или) не функционируют должным образом. Это снижает транспорт ионов 

хлора и воды в клетки и их выведение из клеток, что приводит к закупорке 
дыхательных путей и протоков в органах  густым и вязким секретом.

Без надлежащего движения ионов хлора и воды поверхность клеток 
обезвоживается. Обычно жидкий и текучий секрет становится густым и 
закупоривает дыхательные пути и протоки в органах. 

Это способствует росту бактерий, что приводит к инфекции и 
воспалению.

Существует множество возможных типов известных 
мутаций в гене CFTR ; по имеющимся данным, не менее 
352 из них вызывают развитие МВ13.

= ионы хлора

Как развивается МВ?
Человек должен унаследовать две 
дефектные копии гена CFTR , чтобы у него 
развился МВ (МВ — аутосомно-
рецессивное заболевание)1.

Человек считается носителем МВ, если он 
унаследовал дефектный ген CFTR от 
одного родителя и нормальный ген от другого1.

Ребенок должен унаследовать два 
дефектных гена CFTR — один от матери и один 
от отца, чтобы у него развился МВ1.

Ранняя диагностика и лечение оказывают 
непосредственное влияние на качество и 
продолжительность жизни14.

Методы ранней диагностики постепенно 
совершенствуются. У 65 % пациентов в 2019 
году муковицсидоз был обнаружен в первый 
год жизни благодаря неонатальному 
скринингу15.

Нормальный
ген CFTR

Дефектный 
ген CFTR

= слизь = белок CFTR

ОБОЗНАЧЕНИЯ

ОБОЗНАЧЕНИЯ
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