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Резюме
По результатам анализа данных Национального регистра больных муковисцидозом (МВ) оценивалось качество оказания медицинской
помощи детям и взрослым с МВ как в целом по стране, так и по отдельно взятому федеральному округу. Сибирский федеральный округ
(СФО) является третьим в Российской Федерации (РФ) по численности больных МВ. Целью исследования явилось определение кли-
нических и эпидемиологических характеристик больных МВ, проживающих в СФО (2017) для совершенствования подходов к оказанию
медицинской помощи в регионе. Материалы и методы. Оценивались основные разделы Национального регистра больных МВ (2017),
характеризующие пациентов СФО – демографические данные, диагностика, генетика, микрофлора дыхательных путей, функция лег-
ких, нутритивный статус, осложнения заболевания, лечение. Данные по СФО сопоставлялись с таковыми всероссийского регистра за
2017 г. Результаты. Пред ставлена информация о больных МВ (n = 433) жителях СФО. При сравнении данных СФО и РФ не обнаруже-
но отличий по частоте встречаемости заболевания, мутаций F508del и CFTRdele2,3(21kb), микробиологическому профилю, функции
легких и нутритивному статусу. Среди особенностей больных МВ, проживающих в СФО, следует выделить более молодой средний воз-
раст больных, обнаружение редких мутаций у пациентов из групп коренных малочисленных народов Севера, преобладание «тяжелых»
генотипов, выраженную вариабельность частоты хронической инфекции Pseudomonas aeruginosa по субъектам округа, значительное
 увеличение частоты высева Burkholderia cepacia complex. Отмечен недостаточный уровень лабораторной диагностики метициллин-рези-
стентного Staphylococcus aureus, нетуберкулезного микобактериоза. Заключение. В регионах СФО требуются строгое соблюдение сани-
тарно-противоэпидемиологических мероприятий с целью контроля над хронической респираторной инфекцией, тщательное выпол -
нение рекомендаций национального консенсуса по вопросам диагностики и лечения МВ.
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В Российской Федерации (РФ) с 2011 г. проводится
активная работа по ведению Национального реги-
стра больных муковисцидозом (МВ). В 2015 г. в Ре -
гистре впервые представлены данные по всем феде-
ральным округам. В настоящей статье обсуждаются
клинические и эпидемиологические данные боль-
ных МВ, проживающих в Сибирском федеральном
округе (СФО,) за 2017 г.

СФО занимает 25,47 % территории России.
Центром СФО является город Новосибирск. В 2017 г.
в состав СФО вошли 4 республики (Бурятия, Алтай,
Хакасия, Тыва), 3 края (Забайкальский, Алтайский,
Красноярский), 5 областей (Иркутская, Кемеров -
ская, Новосибирская, Омская и Томская). Чис -
ленность населения на 01.01.18 составляла 19 287 474
человек, или 13,1 % численности населения России1.
На территории СФО проживают ≥ 31 национально-
сти, включая коренные малочисленные народы.
Согласно последней переписи (2010), национальный
состав СФО выглядит следующим образом: рус -
ские – 85,9 %, буряты – 2,3 %, тувинцы – 1,3 %, укра-
инцы – 1,2 %, татары – 1,1 %, немцы – 1,0 %, каза -

хи – 0,6 %, алтайцы – 0,4 %, хакасы – 0,4 %, армяне –
0,3 %, азербайджанцы – 0,3 %, белорусы – 0,2 %,
узбеки – 0,2 %, чуваши – 0,2 %, таджики – 0,2 %,
киргизы – 0,2 %, мордва – 0,1 %, цыгане – 0,08 %,
башкиры – 0,07 %, шорцы – 0,06 %, корейцы –
0,06 %, молдаване – 0,06 %, эвенки – 0,05 %, евреи –
0,05 %, марийцы – 0,05 %, китайцы – 0,05 %, удмур-
ты – 0,05 %, поляки – 0,04 %, грузины – 0,04 %,
эстонцы – 0,04 %, долганы – 0,03 % 2. 

Материалы и методы

В Регистр СФО (2017) вошли 10 регионов, которые
представили сведения о своих пациентах в возрасте
от 0 до 18 лет и взрослых – республики Бурятия
и Хакасия, Иркутская, Кемеровская, Новосибир -
ская, Омская и Томская области, Алтайский,
Красноярский и Забайкальский края. В 2017 г. не
представлены данные о больных МВ, проживающих
в Республике Алтай. Из Республики Тыва переданы
данные только об 1 пациенте. В представленных
субъектах России, входящих в СФО, проживают
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Abstract
Analysis of data of the National Cystic Fibrosis (CF) Register allows evaluating the quality of medical care for children and adults with CF in the
whole country and in a single Federal District. The Siberian Federal District (SFD) has the third-highest number of CF patients in the Russian
Federation (RF). The study aimed to determine the clinical and epidemiological characteristics of CF patients in the SFD in 2017 to improve the
approaches to medical care in the region. Methods. The National CF Register’s main sections for 2017 were evaluated: demographic data, diagnos-
tics, genetics, airway microflora, lung function, nutritional status, complications of the disease, and treatment. The SFD data were compared with
the data of the All-Russian Register in 2017. Results. The information was provided on 433 CF patients from the SFD. No differences were found
between the SFD and the RF in the incidence of the disease, F508del and CFTRdele2,3(21kb) mutations, the microbiological profile, lung func-
tion, and nutritional status. The SFD was characterized by the lower average age, the detection of rare mutations in patients from indigenous groups
of the North, the predominance of “severe” genotypes, the noticeable variability in the frequency of chronic Pseudomonas aeruginosa infections,
and a significant increase in the Burkholderia cepacia complex detection. An insufficient level of laboratory diagnosis of methicillin-resistant
Staphylococcus aureus and non-tuberculous mycobacteriosis was noted. Conclusion. Strict adherence to sanitary and anti-epidemiological measures
is required to control the chronic respiratory infections in the regions of the SFD. Careful implementation of the national consensus recommenda-
tions on the diagnosis and treatment of CF is also required.
Key words: сystic fibrosis, register, Siberian Federal District.
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18 769 164 человека, что составляет 97,2 % общего
населения в СФО в 2017 г. (n = 19 306 835). Доля
пациентов с МВ в СФО в общем регистре РФ соста-
вила 14,02 %. В 2017 г. в регистр СФО внесены дан-
ные о больных МВ (n = 434) – 426 живых и 8 умер-
ших (3 взрослых и 5 детей). В Иркутской области
отсутствуют полные данные об одном из пациентов,
включая возраст и статус в настоящее время, поэто-
му в Регистре СФО представлена информация толь-
ко о пациентах (n = 433) округа. В табл. 1 представ-
лены демографические данные по регионам СФО
с указанием числа больных МВ в регионах, доли
взрослых больных в каждом из них, а также от -
ношение числа пациентов к общей численности
населения и экстраполированное число больных
в Рос сийской Федерации, исходя из частоты встре-
чаемости заболевания в каждом регионе.

Специалисты, работающие с больными МВ
в регионах, вносили сведения о пациентах в об -
щую для всех электронную форму, разработанную
рабочей группой Европейского регистра по МВ
(https://www.ecfs.eu/ecfspr) и используемую при запол-
нении данных для российского проекта Регистра
больных МВ (https://mukoviscidoz.org/mukovistsidoz-v-
rossii.html).

Информация о каждом пациенте включала демо-
графические данные и данные, связанные с диагно-
стикой МВ, результаты генетического обследования,
антропометрические параметры, показатели функ-
ции внешнего дыхания, микробиологический про-
филь респираторного тракта, панкреатический ста-
тус, наличие осложнений МВ, объем проводимой
медикаментозной и немедикаментозной терапии,
сведения о проведенных трансплантациях. Название

мутаций вносили соответственно международной
базе данных СFTR1 и СFTR2 (http://www.genet.sick-
kids.on.ca, https://cftr2.org/). Определена аллельная
частота всех обнаруженных мутаций и степень тяже-
сти генотипа. Для «тяжелого» генотипа обязательно
наличие мутации I–III класса на 2 хромосомах, для
«мягкого» генотипа необходимо наличие хотя бы
1 мутации IV–V класса.

Результат потового теста (ПТ) был оценен соглас-
но рекомендациям Национального консенсуса [2].
Уровни хлоридов пота (проба по Гибсону–Куку), не
превышающие < 30 ммоль / л, и показатели прово-
димости < 50 ммоль / л являются нормальными
значениями. Положительными при МВ являются
уровень хлоридов ≥ 60 ммоль / л и проводимость
пота ≥ 80 ммоль / л. Нутритивный статус больных
МВ оценивался с помощью показателя индекса
массы тела (ИМТ) (масса тела (кг) / рост (м2) по
Quetelet) [3]. Для взрослых больных МВ целевые
значения ИМТ составляют 22 кг/ м2 – для женщин
и 23 кг/ м2 – для мужчин. При оценке нутритивного
статуса (ИМТ) детей использовалась система пер-
центилей. Целе вым значением для пациентов 0–18
лет принят 50-й перцентиль, соответствующий нор-
мальным цифрам для здоровых субъектов того же
пола и возраста. Для расчета перцентилей ИМТ,
роста и массы тела применялись программы
Всемирной организации здравоохранения (ВОЗ)
WHO Anthro и WHO Anthroplus. Для оценки ростове-
совых показателей у детей до 2 лет использовался
массоростовой индекс (целевое значение – > 90 %).
Основные величины, которые оценивались при про-
ведении компьютерной спирометрии – объем фор-
сированного выдоха за 1-ю секунду (ОФВ1, л и %долж.)
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Таблица 1
Демографические данные по регионам Российской Федерации, вошедшим в регистр

Table 1
Demographic data for the Russian Federation regions included in the register

Регионы Население Больные МВ, n Взрослые Частота, 1 случай Больные МВ
(в среднем за 2017 г.), n* пациенты, n (%) на 100 тыс. в России, n

Алтайский край 2 357 880 51 4 (7,8) 2,163 3 176

Забайкальский край 1 075 894 24 4 (16,7) 2,231 3 276

Иркутская область 2 406 548 42 10 (23,8) 1,745 2 563

Кемеровская область 2 701 860 53 5 (9,4) 1,962 2 880

Красноярский край 2 875 899 68 6 (8,8) 2,364 3 472

Новосибирская область 2 784 202 73 19 (26,0) 2,622 3 850

Омская область 1 966 382 60 17 (28,3) 3,051 4 481

Республика Бурятия 984 323 22 5 (22,7) 2,235 3 282

Республика Хакасия 537 591 12 2 (16,7) 2,232 3 278

Томская область 1 078 585 27 2 (7,4) 2,503 3 676

Республика Тыва 320 136 1 0

Общие показатели СФО 19 306 835 433 74 (15,2) 2,311 (2,234) 3 393

Показатели по РФ** 113 819 606 2 755 633 20,5 (19,0) 2,332 (2,233) 3425

Примечание: МВ – муковисцидоз; * – расчетные данные общего числа больных муковисцидозом в Российской Федерации, исходя из показателей Федеральной службы государствен-
ной статистики (Росстат) о численности населения Российской Федерации по муниципальным образованиям на 01.01.18; ** – данные Регистра больных муковисцидозом в Российской
Федерации (2017) [1].
Note: *, Estimated total number of Cystic Fibrosis patients in Russia, according to data of the Federal State Statistics Service on RF population by municipalities to 01.01.18; **, data from the
Russian National Register of Cystic Fibrosis patients (2017) [1].
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и форсированная жизненная емкость легких
(ФЖЕЛ, л и %долж.). Спирометрия проводилась и оце-
нивалась в соответствии со стандартными ре ко -
мендациями Американ ского торакального и Ев ро -
пейского респираторного обществ [4, 5].

В качестве сравнения приводились данные Ре -
гистра больных МВ в РФ (2017) [1].

Пациенты или их родители (или опекуны / упол-
номоченные лица) подписывали информированное
добровольное согласие, 20.12.12 одобренное Ко -
митетом по этике Федерального государственного
бюджетного научного учреждения «Медико-ге -
нетический научный центр имени академика
Н.П.Бочкова» (председатель Этического комитета –
проф. Л.Ф.Курило) для проекта Регистра больных
МВ РФ.

Статистическая обработка данных проводилась
с помощью пакета прикладных программ Statistica.
В зависимости от вида распределения мерами цент-
ральной тенденции и рассеяния служили среднее
значение (М) ± стандартное отклонение (SD) или
медиана (интерквартильный размах) – Ме (IQR). 

Результаты

В Регистр СФО (2017) внесены сведения о 434 паци-
ентах. Средний возраст больных СФО (2017) соста-
вил 10,7 ± 8,2 года, медиана возраста – 8,6 (10,0) года.
Доля взрослых пациентов старше 18 лет составила
17,05 % (табл. 2). В 2017 г. самый старший пациент
(47,6 года) наблюдался в Омске.

В 2017 г. умерли 8 больных (3 – мужского пола),
из них 3 взрослых (1 – мужского пола). Причиной
смерти всех пациентов являлось бронхолегочное
поражение. Средний возраст смерти составил 18,0 ±
9,2 года, медиана возраста смерти – 15,9 (11,4) года.
Минимальный возраст смерти – 6,3 года, макси-
мальный – 34,7 года.

Средний возраст установления диагноза в СФО
составил 2,3 ± 4,9 года, медиана возраста установле-

ния диагноза – 0,30 (2,0) года. По округу диагноз МВ
установлен после 18 лет 7 пациентам (1,6 % общего
числа больных и 9,5 % общего числа взрослых).
Генетическое исследование проведено у 5 из этих
пациентов, у  4 из них генотип был определен как
«мягкий». Минимальный возраст установления диаг-
ноза МВ в СФО – при рождении, максимальный –
34 года.

В целом по округу у 57,5 % больных МВ  выявлен
при неонатальном скрининге. В небольшом процен-
те случаев (n = 7) результат скрининга был ложно-
отрицательным в некоторых регионах СФО, и диаг-
ноз был заподозрен по клиническим критериям.
У 6 пациентов с отрицательными результатами  про-
ведено генетическое обследование, по результатам
которого выявлены патогенные генетические вари-
анты гена CFTR. У пациента без генетического
обследования проведен ПТ методом проводимо -
сти, результат оценен как положительный (ПТ-1 –
91 ммоль / л; ПТ-2 – 89 ммоль / л). Стоит отметить,
что у 19 пациентов при получении положительного
результата неонатального скрининга диагноз уста-
новлен только в возрасте старше 1 года, у всех этих
пациентов диагноз подтвержден положительными
результатами ПТ.

При рождении мекониевый илеус был диагности-
рован у 33 пациентов (7,6 %  общего числа больных).
Оперативная коррекция данного состояния проведе-
на у 28 пациентов, в 5 случаях эффективной оказа-
лась консервативная терапия.

У 2,1 % больных, состоящих в регистре СФО, нет
данных о результатах ПТ. Значения 1 ПТ указаны
у 24,3 % пациентов, значения 2 ПТ – у 73,6 %.
Независимо от метода проведения ПТ он был дваж-
ды положителен у 68,5 % пациентов, один из прове-
денных ПТ имел положительный результат в 26,1 %
случаев, у 5,2 % пациентов ни в одном из проведен-
ных ПТ нет положительного результата.

Методом титрования ПТ-1 проведен у 157 боль-
ных, а ПТ 2 – у 85 пациентов. Диапазон значений
ПТ-1 и ПТ-2 методом титрования составил 26,5–160
и 42–160 ммоль / л соответственно. ПТ-1 методом
проводимости оценен у 254,  ПТ-2 – у 228 пациен -
тов. Диапазон значений ПТ-1 и ПТ-2 методом про-
водимости составил 27–160 и 25–150 ммоль / л соот-
ветственно.

Общие данные, характеризующие диагностику
МВ в СФО, представлены в табл. 3, для сравнения
приведены данные за 2015–2016 гг. и в целом по РФ.

В 2017 г. диагноз МВ впервые установлен у 20
пациентов, средний возраст – 2,78 ± 7,96 года,
медиана возраста – 0,15 (0,17). При неонатальном
скрининге диагноз  установлен 16 больным, что
составило 80 % от всех случаев МВ за отчетный
год, остальным вновь выявленным больным диаг -
ноз заподозрен по клиническим данным. У всех
паци ентов отмечен положительный результат ПТ.
Мекониевый илеус  диагностирован у 1 пациента
(хирургическое лечение). Минимальный возраст
установления диагноза в отчетном году – при рожде-
нии, максимальный – 34 года. У 16 пациентов про-

Таблица 2
Основные демографические показатели 

больных муковисцидозом в Сибирском 
федеральном округе (2015–2017)

Table 2
The main demographic indices of Cystic Fibrosis patients

in the Siberian Federal District (2015 – 2017)

Показатель Год

2015 2016 2017 2017 (РФ*) 

Общее число 387 433 434 3 096

Возраст, годы

М ± SD 9,9 ± 8,1 10,3 ± 8,2 10,7 ± 8,2 12,1 ± 9,4

Me (IQR) 7,9 (9,7) 8,1 (10,0) 8,5 (9,6) 9,7 (11,9)

Доля пациентов
в возрасте 16,02 16,86 17,05 22,3
≥ 18 лет, %

Примечание: * – данные Регистра больных муковисцидозом в Российской Федерации
(2017) [1].
Note: *, data from the Russian National Register of Cystic Fibrosis patients (Russian
Federation, 2017) [1].



ведено генетическое обследование, 2 патогенных
варианта гена CFTR выявлены у 8, один патогенный
вариант гена CFTR – у 7 пациентов.

Генетическое исследование  проведено у боль-
шинства больных, проживающих в СФО. У большей
части пациентов выявлено 2 генетических варианта
гена CFTR (см. табл. 3), общая суммарная частота
идентифицированных аллелей составила 84,1 %.

Аллельная частота мутаций МВ в СФО (в порядке
убывания) представлена в табл. 4. Всего выявлено
39 генетических вариантов гена CFTR. Суммарная
аллельная частота для первых 10 выявленных мута-
ций составила 75,62 %; 26 мутаций встретились
неоднократно, 13 мутаций  выявлены на 1 хромо -
соме.

В базах CFTR-1, -2 отсутствуют 3 генетических ва -
рианта гена CFTR. Генетический вариант c.3325delA
(название по кодирующей ДНК – с.3325delA, по син-
тезируемому белку – p.(lle1109Serfs*12)) относится
к I классу мутаций гена CFTR и определяет «тяже-
лый» генотип. Второй генетический вариант 3272-
16T>A (название по кодирующей ДНК с.3140-16T>A,
названия по синтезируемому белку не имеет) отно-
сится к V классу мутаций и ассоциирован с «мягким»
генотипом; класс 3-го генетического варианта
p.Pro205Thr (название по кодирующей ДНК –
с.613С>А, по синтезируемому белку – p.(Pro205Thr))
неизвестен и сопряжен с «мягким» генотипом3.

При наличии патогенных вариантов нуклеотид-
ной последовательности или мутации гена CFTR
I–III классов происходит полное или почти полное
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Таблица 4
Аллельная частота генетических вариантов 

нуклеотидной последовательности гена CFTR 
у больных муковисцидозом в Сибирском 

федеральном округе; %
Table 4

Allele frequency of pathogenic variants 
of the nucleotide sequence in the CFTR gene 

in the Siberian Federal District; %

№ Генетический Частота № Генетический Частота
вариант вариант

1 F508del 57,02 21 4382delA 0,26

2 CFTRdele2,3 6,38 22 R1158X 0,26

3 G542X 2,42 23 3944delGT 0,26

4 2184insA 2,29 24 CFTRdele4-11(4-10*) 0,26

5 N1303K 1,53 25 2184delA 0,26

6 2143delT 1,40 26 R347P 0,26

7 3849+10kbC->T 1,28 27 R117C 0,13

8 394delTT 1,15 28 5T 0,13

9 W1282X 1,15 29 Y569H 0,13

10 E92K 1,02 30 c.3325delA 0,13

11 R334W 1,02 31 CFTRdup7-8(6b,7*) 0,13

12 R1066C 0,77 32 3272-16T>A 0,13

13 L138ins 0,64 33 4040delA 0,13

14 R553X 0,51 34 3791delC 0,13

15 W1282R 0,38 35 CFTRdup7-11(6b-10*) 0,13

16 4015delA 0,38 36 V392G 0,13

17 S466Х 0,38 37 p.Pro205Thr 0,13

18 R1162X 0,38 38 W1310X 0,13

19 3821delT 0,38 39 Q98R 0,13

20 2789+5G>A 0,38 40 Неизвестные мутации 15,94

Таблица 3
Основные показатели больных муковисцидозом, характеризующие диагностику заболевания 

в Сибирском федеральном округе (2015–2017); %
Table 3

The main diagnostic indices of Cystic Fibrosis patients in the Siberian Federal District (2015 – 2017); %

Показатель Год

2015 2016 2017 2017 (РФ*)

Возраст установления диагноза, годы

М ± SD 2,2 ± 4,2 2,3 ± 4,6 2,3 ± 4,8 3,1 ± 6,1

Me (IQR) 0,3 (2,1) 0,5 (1,8) 0,3 (2,0) 0,5 (2,9)

Мекониевый илеус

Всего 6,7 7,5 7,8 8,1

Хирургическое пособие 5,4 6,3 6,6 7,0

Консервативная терапия 1,3 1,2 1,2 1,1

Диагноз по неонатальному скринингу

Всего 50,7 53,1 57,5 47,8

Генетическое обследование

Охват 91,2 91,5 92,2 92,4

Доля выявленных генетических вариантов 82 82,6 84,1 88,3

Два выявленных генетических вариантов 70 70,5 72,7 80,2

Один выявленный генетический вариант 24 24,2 22,7 16,1

Оба генетических вариантов не выявлены 6 5,3 4,6 3,7

Примечание: * – данные Регистра больных муковисцидозом в Российской Федерации (2017) [1].
Note: * data from the Russian National Register of Cystic Fibrosis patients (Russian Federation, 2017) [1].

3 Одинокова О.Н. Расширенный поиск мутаций гена CFTR в выборке больных муковисцидозом из Сибирского региона. В кн.:
Сборник тезисов VII Ежегодной Северо-Западной с международным участием научно-практической конференции по муковисци дозу
«Практика лечения муковисцидоза». СПб; 2016: 9–13
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прекращение работы хлорных каналов, поэтому их
принято относить к «тяжелым» вариантам. При мута-
циях IV–VI классов частично сохраняется функция
хлорных каналов и данные патогенные варианты
представляют собой группу «мягких» вариантов.
В СФО выделены 84,8 % пациентов с «тяжелым»
генотипом и 15,2 % – с «мягким». Среди лиц в воз-
расте от 0 до 18 лет «мягкий» генотип встречался
в 1,7 % случаев, в то время как у взрослых пациентов
частота встречаемости «мягкого» генотипа составила
23,9 %.

На рис. 1 представлено процентное соотношение
числа пациентов гомозиготных и гетерозиготных по
F508del, а также пациентов, в генотипе которых нет
данной мутации.

В целом по округу мутация F508del встретилась
у 74,8 % больных. Наибольшая частота больных,
гомозиготных по F508del, зарегистрирована Том ской
области (55,6 %), наименьшая – в За байкальском
крае (18,9 %). Генотипы без мутации F508del чаще
всех встречались в Забайкальском крае, с наимень -
шей частотой – в Красноярском крае (8,9 %), респуб-
ликах Бурятия (7,7 %) и Хакасия (8,3 %).

Редкие мутации в основном выявлены у корен-
ных малочисленных народов Сибири. Характе ристи -
ка генетических вариантов CFTR у предста вителей
коренных народностей СФО описана в работах
сотрудников Научно-исследовательского института
медицинской генетики Томского национального
исследовательского медицинского центра Россий -
ской академии наук. В спектр выявленных патоген-
ных вариантов у этих этнических групп входят сле-
дующие мутации: c.1521_1523 delCTT (F508del),
c.650A>G (E217G), c.3196C>T(R1066C), с.3484С>T
(R1162X), c.293A>G (Q98R), c.682G>C (G228R),
2 по следних генетических варианта ранее не описа-
ны3.

В табл. 5 представлены сведения о микробиоло-
гическом профиле больных СФО за 2017 г., включая
характеристику микрофлоры нижних дыхательных
путей у детей и взрослых. Для сравнения представле-
ны данные по региону за 2015–2016 гг. и в целом
по РФ.

Наиболее низкий процент хронического высе -
ва синегнойной палочки зарегистрирован в Алтай -
ском крае (14,0 %), Томской области (14,8 %) и Рес -

Таблица 5
Микробиологический профиль у больных муковисцидозом в Сибирском федеральном округе (2015–2017); %

Table 5
Microbiological profile of Cystic Fibrosis patients in the Siberian Federal District (2015 – 2017); %

Показатель Сибирский федеральный округ РФ

2015 2016 2017 2017*

общие данные дети взрослые

S. aureus 55,7 58,2 55,7 55,5 48,6 57,1

MRSA – 1,4 0,7 0,9 11,1 4,0

P. aeruginosa:
•   хроническое инфицирование 34,9 34,3 35,7 28,3 65,3 32,4

•   интермиттирующий высев 10,8 13,1 16,1 17,8 5,6 14,9

Burkholderia cepacia complex 2,4 2,4 6,7 5,9 9,7 6,2

Stenotrophomonas maltophilia 1,3 3,5 2,9 3,4 6,9 3,5

Achromobacter spp. 3,4 4,7 5,0 5,4 2,8 4,6

Нетуберкулезный микобактериоз 0 0 0 0 0 0,7

Примечание: MRSA (Methicillin-resistant Staphylococcus aureus) – метициллинрезистентный золотистый стафилококк; * – данные Регистра 
больных муковисцидозом в Российской Федерации (2017) [1].
Note: *, data from the Russian National Register of Cystic Fibrosis patients (Russian Federation, 2017) [1].

Рис. 1. Соотношение
гомозигот и гетерозигот
по F508del, а также гено-
типов без F508del
Figure 1. Homozygous/het-
erozygous F508del geno-
types to non-F508del 
genotypes ratio



публике Хакасия (16,7 %). Отмечается высокая ва -
риабельность по частоте инфицирования дыхатель-
ных путей пациентов золотистым стафилококком –
от 23,8 % в Иркутской области до 96,3 % –
в Томской. Инфицирование MRSA документирова-
но только в 3 регионах (Новосибирская и Томская
области, Алтайский край) в небольшом проценте
случаев. В 5 регионах зарегистрированы случаи
инфицирования таким высокопатогенным микро-
организмом, как Burkholderia cepacia. Высев Achromo -
bacter spp. зафиксирован у больных МВ сразу в не -
скольких регионах, за исключением пациентов,
проживающих в Алтайском крае, Томской области
и Республике Хакасия.

Оценка функции легких по данным спиромет рии
является важным критерием эффективности прово-
димой терапии МВ и характеризует тяжесть течения
заболевания. Общее число пациентов в округе,
у которых оценивался ОФВ1, составило 224 (71,1 %
общего числа больных в возрасте старше 5 лет
(315 человек)). ФЖЕЛ  оценена у 220 больных
(69,8 % от общего числа пациентов в возрасте старше
5 лет). В табл. 6 представлены средние показатели
ОФВ1 и ФЖЕЛ у пациентов старше 5 лет в целом по
СФО, для сравнения приведены данные о больных
МВ в РФ.

На рис. 2 представлено распределение показа -
телей ОФВ1 в зависимости от степени выраженно -
сти вентиляционных нарушений у больных МВ.
Тяжелые нарушения респираторной функции при
ОФВ1 < 40 % среди педиатрических больных в основ-
ном (2,08 %) регистрировались улиц подросткового
возраста.

В регистр СФО (2017)  внесены показатели массы
тела и роста практически всех пациентов. В отчет-
ном году показатели нутритивного статуса у пациен -
тов от 2 до 18 лет были следующими: медиана (Ме)
(IQR) пер центилей роста – 27,4 (52,7), Ме (IQR) пер-
центиля ИМТ – 26,1 (49,9), Ме (IQR) перцентиля
ИМТ у пациентов от 0 до 10 лет – 28,8 (48,8). Ме
(IQR)  перцентиля ИМТ у взрослых пациентов – 19,1
(4,0) кг / м2. Как у взрослых, так и у детей 2–18 лет

медианы перцентиля ИМТ не достигают целевых
значений, рекомендуемых специалистами-эксперта-
ми по МВ. Ме перцентиля ИМТ снижается по мере
взросления пациентов. Так,  у большинства детей
младшего возраста   ИМТ достигает 50-го перценти-
ля, в то время как у подростков Ме не превышает
порога 20-го перцентиля; низкий нутритивный ста-
тус наблюдается у преобладающего числа взрослых
пациентов в СФО (рис. 3).

Частота встречаемости различных осложнений
МВ в СФО представлена в табл. 7, для сравнения
представлены данные за 2015–2017 гг. и в целом по
РФ.

Аллергический бронхолегочный аспергиллез
(АБЛА) зарегистрирован в 4 регионах СФО –
Красноярском и Забайкальском краях, Омской
и Томской областях. Возраст больных с АБЛА в сред-
нем составил 15,67 ± 6,69 года (Ме – 15,96 года).
Наиболее высокая частота встречаемости отмечена
в Омской области (7,14 %). Сахарный диабет с еже-
дневным приемом инсулина встречался наиболее
часто в Иркутской области (7,14 %). Средний возраст
больных с этим осложнением составлял 18,71 ± 9,08
года (Ме – 16,52 года). Частота встречаемости пора-
жения печени с формированием цирроза с порталь-
ной гипертензией и / или без таковой, а также пора-
жение печени без формирования цирроза у больных
в регионах СФО отображена на рис. 4.
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Таблица 6
Средние показатели объема форсированного выдоха 

за 1-ю секунду и форсированной жизненной емкости
легких у больных муковисцидозом (2017)

Table 6
Average forced expiratory volume in 1 sek and forced

inhaled vital capacity of Cystic Fibrosis patients (2017)

Регион Среднее ± SD, %долж.

ОФВ1 ФЖЕЛ

Сибирский федеральный округ 77,6 ± 24,5 85,4 ± 25,7

Российская Федерация* 75,4 ± 25,3 84,5 ± 23,1

Примечание: ОФВ1 – объем форсированного выдоха за 1-ю секунду; ФЖЕЛ – форсиро-
ванная жизненная емкость легких; * – данные Регистра больных муковисцидозом
в Российской Федерации (2017) [1].
Note: * data from the Russian National Register of Cystic Fibrosis patients (Russian
Federation, 2017) [1].

Рис. 2. Распределение ОФВ1 среди разных возрастных групп боль-
ных муковисцидозом в Сибирском федеральном округе
Примечание: ОФВ1 – объем форсированного выдоха за 1-ю секунду.
Figure 2. Distribution of forced expiratory volume in 1 sec among dif-
ferent age groups of CF patients in the Siberian Federal District

Рис. 3. Медианы перцентилей (IQR) индекса массы тела и роста
у больных муковисцидозомв разных возрастных групп
Примечание: ИМТ – индекс массы тела.
Figure 3. Medians of BMI and growth percentiles in different age groups
of patients with Cystic Fibrosis
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Пневмоторакс, при котором потребовалось дре-
нирование грудной клетки, встречался у небольшо -
го числа пациентов, проживающих на территории
Новосибирской области (2,74 %), Алтайского (2,0 %)
и Забайкальского (4,17 %) краев. Средний возраст
этих больных составил 16,61 ± 4,48 года (Ме –
17,12 года). Так же редко у пациентов, проживающих
в СФО, встречалось легочное кровотечение (сред-
ний возраст больных  – 19,68 ± 6,06 года, Ме – 22,27
года). Остеопороз (низкая костная масса) верифици-
рован у лиц, средний возраст которых составил
18,67 ± 7,50 года (Ме – 17,67 года). Наиболее часто
это осложнение встречалось в Иркутской области

(11,9 %). Электролитные расстройства зафиксиро -
ваны у лиц младшей возрастной группы, средний
возраст – 2,57 ± 2,03 года (Ме – 2,17 года). Из всех
осложнений, зарегистрированных у больных, про жи   -
вающих в СФО,  наиболее часто наблюдался поли-
позный риносинусит (27,3 %) и поражение печени
без цирроза (23,9 %).

Объем проводимой терапии МВ в разных воз-
растных группах представлен в табл. 8, для сравне-
ния приводятся данные по РФ в целом.

По регионам отмечается различная частота
назначения гипертонического раствора натрия
 хлорида – от 16,7  (Забайкальский край) до 100 %

Таблица 7
Частота встречаемости различных осложнений у больных муковисцидозом

в Сибирском федеральном округе (2015–2017); %
Table 7

The frequency of various complications in Cystic Fibrosis patients in the Siberian Federal District (2015 – 2017); %

Показатель Год

2015 2016 2017 2017 (РФ*)

АБЛА 0,8 0,9 2,1 1,5

Сахарный диабет с применением инсулина 3,2 3,28 3,8 3,2

Пневмоторакс, при котором потребовалось дренирование 1,1 0,47 0,9 0,6

Цирроз печени:

•   с портальной гипертензией / гиперспленизмом 5 2,81 2,9 4,5

•   без портальной гипертензии / гиперспленизма 2,5 2,34 1,7 2,3

•   о наличии гипертензии неизвестно 0 0 0,7 0,7

•    поражение печени без цирроза 31,9 37,2 23,9 15,9

Легочное кровотечение 0,3 0,9 1,7 1,5

Остеопороз (остеопения) 6,6 6,5 4,0 6,3

Полипоз верхних дыхательных путей 22,1 21,6 27,3 23,6

Электролитные расстройства 4 5,1 2,5 2,9

Примечание: РФ – Российская Федерация; АБЛА – аллергический бронхолегочный аспергиллез; * – данные Регистра больных муковисцидозом в Российской Федерации (2017) [1].
Note: * data from the Russian National Register of Cystic Fibrosis patients (Russian Federation, 2017) [1].

Рис. 4. Частота встречае-
мости поражения печени
с формированием цирроза
и без такового у больных
муковисцидозом в регио-
нах Сибирского федераль-
ного округа
Figure 4. The frequency of
liver damage with the forma-
tion of cirrhosis and without
it in patients in the regions of
the Siberian Federal District



(Красноярский край и Кемеровская область), брон-
холитических препаратов – от 8  (Алтайский край)
до 100 % (Омская область), азитромицина – от 4,8
(Республика Бурятия) до 59,6 % (Кемеровская
область). Назначение ингаляционных глюкокорти-
костероидов (иГКС) отсутствует в ряде регионов,
а в других (Омская область) достигает 53,6 %.

За отчетный год в округе трансплантация легких
и печени не проводилась. Последняя транспланта-
ция печени  выполнена в 2015 г. больному, прожи-
вающему в  Красноярском крае, в 2017 г. возраст
пациента составил 14 лет. Последняя транспланта-
ция легких проведена в 2016 г. больной, проживаю-
щей в Алтайском крае, в 2017 г. возраст пациентки
составил 34 года.

Обсуждение

СФО является третьим по числу наблюдаемых боль-
ных МВ федеральным округом страны [1]. Анализ
представленных в регистре данных о больных МВ
(2017) позволяет получить представление о клинико-
эпидемиологической ситуации в целом по стране
и отдельно в СФО, оценить качество оказания меди-
цинской помощи, выявить проблемы  диагностики
и терапии.

При анализе регистра не установлено существен-
ных различий по частоте МВ между регионами СФО.
Высокая распространенность МВ зафиксирована
как на территориях с относительно высокой (Ново -
сибирская и Омская области), так и низкой (Том -
ская область и Красноярский край) плотностью
населения. В целом по округу частота встречаемости
МВ в СФО соответствовала таковой по РФ.

Средний возраст больных СФО составил 10,7 ±
8,2 года (медиана  – 8,6 (10,0) года), что ниже анало-
гичных данных по РФ. Более того, среди всех феде-
ральных округов демографические показатели СФО
являются наименьшими, а по относительному чис -
лу взрослых пациентов СФО превосходит только
Южный федеральный округ, где доля больных стар-
ше 18 лет составляет 14,5 % [1]. Учитывая тренд на
снижение рождаемости в СФО, подобные резуль -
таты заставляют задуматься о вопросах качества
организации медицинской помощи в СФО детям
и взрослым, страдающим МВ.

В регионах СФО доступна своевременная диагно-
стика МВ. Лишь у 1,15 % пациентов диагноз не под-
твержден согласно диагностическим критериям МВ
European Cystic Fibrosis Society (2014). У этих больных
не выявлены патогенные варианты гена CFTR,
а также отсутствуют или являются отрицательными
результаты ПТ [6]. Обращают на себя внимание слу-
чаи запоздалой верификации МВ при положитель-
ных результатах неонатального скрининга. Ситу -
ация в целом по округу диктует необходимость
строгого соблюдения утвержденных в РФ стандартов
диагностики заболевания.

Генетическое исследование  проведено у 92,2 %
больных, эти данные аналогичны таковым по РФ [1].
Общая суммарная частота идентифицированных
аллелей составила 81,2 %, в т. ч. для первых 10 вы -
явленных мутаций – 75,62 %. Выявленные CFTR-му -
тации у больных МВ в СФО характерны для славян-
ской популяции: «мажорной» мутацией является
F508del (57 %), CFTRdele2,3(21kb) – 2-я по распро-
страненности. Полученные результаты согласуются
с данными национального регистра (2017), в то же
время на территории СФО установлен ряд особенно-
стей распределения генетических вариантов гена
CFTR. В частности, среди первой пятерки наиболее
частых мутаций в СФО не представлено ни одной
«мягкой». Мутации 3849+kbC→T и E92K, являющие-
ся одними из наиболее распространенных генетиче-
ских вариантов в России гена CFTR, у больных МВ,
проживающих в СФО, встречаются значительно
реже и замыкают первую десятку идентифицирован-
ных аллелей. В целом на территории СФО отмечает-
ся преобладание «тяжелых» генотипов, «мягкие»
мутации идентифицированы у 15,2 % больных.

Обращает на себя внимание относительно высо-
кая частота встречаемости мутации G542X, которая
распространена среди жителей стран средиземно-
морского бассейна, Украины и Армении (https://www.
ecfs.eu/ecfspr). Среди мутаций, встречающихся у боль-
ных МВ в СФО с частотой > 0,5 %, стоит также отме-
тить относительно распространенные R1066C
и R553X (0,76 и 0,51 % соответственно). Аллельная
частота R1066C и R553X в РФ значительно ниже,
чем в СФО, что вызвано исторической концентра-
цией носителей данных аллелей в Сибири. Мутация
R1066C, типичная для жителей Южной Европы,
выявлена у представителей коренных малочислен-
ных народов Сибири3, а распространение G542X
и R553X, мутации, характерной для центральной
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Таблица 8
Частота применения различных видов терапии 

в разных возрастных группах; %
Table 8

Rate of various drug administration 
in different age groups; %

Терапия РФ* СФО Дети Взрослые

Дорназа альфа 93,4 95,5 98,3 80,3

Гипертонический раствор 63,0 70,8 76,3 43,7

Бронходилататоры 53,4 64,5 61,6 78,9

Антибактериальные препараты:

•   ингаляционные 48,5 52,9 52 57,7

•   внутривенные 56,4 65,9 62,9 80,3

•   пероральные 70,8 78,8 77,1 85,9

Глюкокортикостероиды:

•   ингаляционные 17,2 21,2 21,2 21,1

•   системные 4,7 3,8 3,4 5,6

Азитромицин 30,1 31,2 28,5 21,1

Урсодезоксихолевая кислота 89,6 93,4 95,8 47,9

Панкреатические ферменты 93,5 97,6 98,9 90,1

Жирорастворимые витамины 89,6 91,3 96 66,2

Кинезитерапия 82,8 86,8 92,1 60,56

Кислородотерапия 4,1 3,3 2,2 8,4

Примечание: РФ – Российская Федерация; СФО – Сибирский федеральный округ; 
* – данные Регистра больных муковисцидозом в Российской Федерации (2017) [1].
Note: * data from the Russian National Register of Cystic Fibrosis patients 
(Russian Federation, 2017) [1].



773The article is licensed by CC BY-NC-ND 4.0 International Licensee https://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/

Оригинальные исследования • Original studies

Европы и Прибалтики, вероятнее всего, вызвано как
добровольной, так и принудительной миграцией
определенных этнических групп, имевшей место
в Российской Империи и Советском Союзе.

В СФО значительная доля невыявленных мута-
ций тесно связана с этнической принадлежностью
обследуемых пациентов. Так, максимальное число
больных с неидентифицированными генетическими
вариантами гена CFTR проживают в Забайкальском
крае, существенный удельный вес пациентов с 1 ве -
рифицированным аллелем отмечен в ряде терри -
торий округа с высокой численностью коренного
населения (буряты, хакасы, тувинцы, алтайцы). Учи -
тывая изложенное, перспективным является даль-
нейший анализ нуклеотидной последовательности
гена CFTR для улучшения идентификации мутаций,
в т. ч. редких патогенных вариантов гена CFTR
у больных, относящихся к коренным малочислен-
ным народам Сибири.

Спектр выделенных бактериальных патогенов не
имеет существенных различий между регионами окру-
га и совпадает с данными по всей стране [1]. Как
и в целом по РФ, обращает на себя внимание большая
доля инфицирования Staphylococcus aureus, при этом
у взрослых пациентов наблюдается существенное уве-
личение частоты встречаемости MRSA и рост числа
больных с хронической инфекцией Pseudo monas
aeruginosa. Стоит отметить, что в СФО MRSA  выделен
у только у 0,7 % больных МВ, что в 4 раза ниже все-
российских данных. Диагностика MRSA не представ-
ляет значительных трудностей – отсутствие чувстви-
тельности колоний S. aureus к оксациллину позволяет
расценивать штамм как MRSA. Вероятно, низкая
частота MRSA в первую очередь связана с техничес -
кими проблемами – некорректным оформлением
заключения микробиологической лаборатории, отсут-
ствием или недостаточной настороженностью клини-
цистов при анализе бактериологического профиля
больного в отношении MRSA. Недостаточный уро-
вень лабораторной диагностики, скорее всего, также
обусловливает отсутствие случаев выявленного нету-
беркулезного микобактериоза на территории СФО.

Частота встречаемости хронической инфекции
P. aeruginosa имеет значительный разброс по регио-
нам СФО: минимальная – в Алтайском крае и мак-
симальная – в Республике Бурятия. Это позволяет
сделать вывод о неравномерном выполнении реко-
мендаций Национального консенсуса по ранней
 эрадикации, контролю хронической инфекции
и профилактике перекрестного инфицирования
в медицинских учреждениях [2]. Ключевое значение
должно отводиться разобщению и строгой изоляции
больных, что позволит предотвратить распростране-
ние не только P. aeruginosa, но и высокопатогенной
инфекции B. cepacia, частота встречаемости которой
за 2016–2017 гг. возросла троекратно. Таким образом,
в СФО существует острая необходимость совершен-
ствования системы организации профилактики
перекрестной инфекции среди больных МВ и модер-
низации существующей системы санитарно-проти-
воэпидемических мероприятий.

Средние величины ОФВ1 и ФЖЕЛ у больных МВ,
проживающих в СФО, сопоставимы с таковыми дан-
ными по РФ, как и распределение пациентов в зави-
симости от степени тяжести вентиляционных нару-
шений. У 27,6 % пациентов  5–18 лет и 54,9 %
взрослых показатели ОФВ1 < 70 %, причем в когорте
детей наибольшая выраженность обструктивных
нарушений наблюдается среди подростков. Это отра-
жает известный тренд ухудшения функционального
состояния респираторной системы с взрослением
больного, в т. ч. за счет присоединения агрессивной
бактериальной микрофлоры [7].

Немаловажным фактором, влияющим на функ-
цию легких, является нутритивный статус [8]. Как
и в целом по РФ, у большинства пациентов с МВ
старше 6 лет, проживающих в СФО, в показатели
массы тела и роста ниже целевых значений, отчетли-
во наблюдается прогрессивное ухудшение нутритив-
ного статуса с возрастом. Одной из причин этого
может быть недостаточная энергетическая ценность
пищевого рациона с дисбалансом нутриентов за счет
недостаточного поступления белка и избыточного –
липидов. По добные погрешности в питании наблю-
даются во всех возрастных группах, за исключением
детей раннего возраста, и максимально выражены
среди подростков [9].

Помимо диетотерапии, обязательным компонен-
том поддержания оптимального нутритивного стату-
са является заместительная терапия панкреатически-
ми ферментами. Во всех регионах СФО установлена
высокая частота их назначения, что сопоставимо
с распространенностью «тяжелых» генотипов, про-
являющихся панкреатической недостаточностью.
Отмечены сложности с адекватной терапией жиро-
растворимыми витаминами у больных старше 18 лет,
что является актуальной проблемой МВ взрослых
в нашей стране на протяжении последних лет [10].

Анализируя объем проводимой терапии у паци-
ентов СФО и в целом по РФ, обращает на себя вни-
мание возрастающая в связи с прогрессированием
дыхательной недостаточности потребность взрослых
больных в препаратах, влияющих на такие звенья
патогенеза, как обструкция и воспаление. Однако
у существенного числа больных старше 18 лет не про-
водится кинезитерапия и не используется простой
и эффективный муколитический препарат – гипер-
тонический раствор хлорида натрия. Не исключено,
что подобные особенности лечения обусловлены
значительным числом больных с тяжелой обструк-
цией, которая может усугубляться от побочных
эффектов терапии 7%-ным раствором хлорида нат-
рия [11]. Слабое развитие мышц на фоне недостаточ-
ности питания, лихорадка, дыхательная недостаточ-
ность могут явиться ограничениями к проведению
кинезитерапии у взрослых пациентов, однако
неменьшее значение имеет и низкий комплаенс
к регулярному выполнению упражнений [12].

Для больных МВ в Сибири характерно широкое
применение антибактериальных препаратов как
местного, так и системного действия, частота на -
значения которых в округе несколько выше, чем



в целом по стране. Известно, что использование
ингаляционных антибактериальных препаратов пре-
имущественно зависит от удельного веса пациентов
с синегнойной инфекцией [10]. Данная закономер-
ность прослеживается среди педиатрических боль-
ных, проживающих в СФО, у взрослых пациентов
существенно возрастает объем проводимой внутри-
венной и пероральной терапии, что связано с про-
грессированием легочного синдрома и, возможно,
недостаточной доступностью ингаляционных препа-
ратов. Широкое применение системных антибакте-
риальных препаратов отмечено также среди детей.
Вероятные причины этого, скорее всего, связаны
с сохраняющейся преимущественной ориентацией
на стационарную, а не амбулаторную помощь, высо-
кой частотой обострений и низким уровнем конт -
роля над хронической инфекцией дыхательных
путей [1, 10].

Помимо этого, в терапии МВ по регионам округа
отмечается выраженная вариабельность при на -
значении гипертонического раствора хлорида нат-
рия, бронхолитических препаратов, азитромицина,
иГКС, что косвенно может свидетельствовать об
отсутствии единого подхода к ведению пациентов.

Заключение

По данным Регистра СФО  (2017), частота МВ суще-
ственно не отличается между регионами и соответ-
ствует показателю по РФ в целом. Выявленные
CFTR-мутации у больных МВ в СФО характерны
для славянской популяции, однако встречаются ред-
кие мутации у больных, относящихся к коренным
малочисленным народам Сибири. «Мажорная» мута-
ция (57 %) – F508del. В СФО отмечается преоблада-
ние «тяжелых» генотипов. Спектр выделенных бак-
териальных патогенов не имеет существенных
различий между регионами округа и совпадает с дан-
ными по всей стране. Отмечается значительное уве-
личение частоты высева B. cepacia в сравнении с пре-
дыдущим годом, при этом требуются  экстренные
санитарно-противоэпидемиологические мероприя-
тия. У 27,6 % пациентов  5–18 лет и 54,9 % взрослых
показатели ОФВ1 составляют < 70 %. У большинства
пациентов старше 6 лет показатели нутритивного
статуса ниже целевых значений, как и в целом по
РФ. В терапии МВ по регионам СФО отмечается
выраженная вариабельность при назначении гипер-
тонического раствора хлорида натрия, бронхолити-
ческих препаратов, азитромицина, иГКС, что кос-
венно может свидетельствовать об отсутствии
единого подхода к ведению пациентов. Высокая
частота применения панкреатических ферментов во
всех регионах сопоставима с данными по частоте
«тяжелых» генотипов.
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