
Cele: po przeczytaniu tego artykułu czytelnik powinien umieć:
1. Opisać zaburzenia genetyczne prowadzące do powstania zmian obserwowanych

w przebiegu mukowiscydozy.
2. Zinterpretować wyniki wykonywanych u noworodków badań przesiewowych i innych

testów służących wykrywaniu mukowiscydozy.
3. Rozpoznać występujące w przebiegu mukowiscydozy powikłania ze strony różnych

układów i narządów.
4. Omówić metody leczenia mukowiscydozy.
5. Rozumieć zasady opieki poprawiające wyniki leczenia chorych na mukowiscydozę.

Wprowadzenie
Mukowiscydoza (zwłóknienie torbielowate) jest najczęstszym, śmiertelnym, wrodzonym
zaburzeniem wśród osób rasy białej, na które w Stanach Zjednoczonych choruje po-
nad 30 000 osób. Obecnie coraz częściej rozpoznaje się ją w wielu populacjach innych niż
osób rasy białej. Stwierdzono, że przyczyną powstawania mukowiscydozy są zaburzenia
pojedynczego genu, zmieniające czynność błony śluzowej nabłonka dróg oddechowych,
przewodów trzustkowych, dróg żółciowych, jelit, nasieniowodów i gruczołów potowych.
Takie uszkodzenia powstające w którymkolwiek z tych narządów powodują objawy muko-
wiscydozy różniące się złożonością i nasileniem. W klasycznym przebiegu mukowiscy-
dozy obserwuje się zwiększone stężenie chlorków w pocie, postępujące upośledzenie
drożności dróg oddechowych oraz niewydolność trzustki, którym może towarzyszyć
nieprawidłowe wchłanianie białek i tłuszczów przyczyniające się do istotnego klinicznie
niedożywienia.

Zagadnienia genetyczne i epidemiologiczne
Mukowiscydoza jest zaburzeniem autosomalnym recesywnym wywołanym mutacją obu al-
leli dużego, złożonego z 250 000 par zasad genu, umiejscowionego w chromosomie 7 i zwa-
nego mukowiscydozowym przezbłonowym regulatorem przewodnictwa (cystic fibrosis
transmembrane conductance regulator, CFTR). Białko CFTR jest regulowanym przez cAMP
kanałem chlorkowym znajdującym się zwykle w szczytowej części komórek nabłonka wy-
dzielających śluz. Najczęstsza wada, zwana deltaF508, wywołana jest delecją trzech par za-
sad i sprawia, że w kodonie 508 brakuje fenyloalaniny. Ta mutacja występuje u 70% chorych
na mukowiscydozę. Mukowiscydoza występuje u jednego na 3500 noworodków, najczęściej
u dzieci rasy białej, następnie w populacji latynoskiej. W populacji Afroamerykanów zda-
rza się rzadko, u 1 na 17 000 niemowląt. Około 4-5% wszystkich osób rasy białej w Ame-
ryce Północnej jest nosicielami genu mukowiscydozy.

Jak dotąd opisano ponad 1500 mutacji genu CFTR. W genotypach 85% chorych
w Ameryce Północnej występuje 12 najczęstszych mutacji, w tym deltaF508, G542X,
G551D, W1282X, W1303K i R553X.

System klasyfikacji wyróżnia wśród mutacji mukowiscydozy pięć grup, w zależ-
ności od swoistego umiejscowienia komórkowego wady w procesie tworzenia białka.

Mutacjom klasy I, II i III towarzyszą
poważne zaburzenia wytwarzania
CFTR i zwykle powodują one cię-
żkie, postępujące zmiany w płucach
oraz niewydolność trzustki. Mutacje
klasy IV i V powodują wystąpienie
choroby o przebiegu łagodnym, aty-
powym lub bezobjawowym. Mimo
tak obszernej klasyfikacji nie ustalo-
no ostatecznie żadnej zależności
między genotypem a fenotypem.
W prowadzonych obecnie badaniach
analizuje się inne geny modyfikujące,
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Skróty:
ACT: − leczenie oczyszczające drogi oddechowe
CFTR − mukowiscydozowy przezbłonowy regulator przewodnictwa
CFRD − cukrzyca w przebiegu mukowiscydozy
DIOS − niedrożność smółkowa
FEV1 − natężona objętość wydechowa pierwszosekundowa
FEF25-75 − maksymalny uśredniony przepływ wydechowy między 25 a 75% FVC
IIRT − trypsynogen immunoreaktywny
FVC − natężona pojemność życiowa
NPD − przeznabłonkowa różnica potencjałów w błonie śluzowej nosa
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mogące wpływać na wytwarzanie lub czynność CFTR
oraz dalsze zależności genotypowo-fenotypowe u chorych
na mukowiscydozę.

Rozpoznawanie
Według danych CF Foundation Center u 53% chorych mu-
kowiscydozę rozpoznaje się w pierwszych 6 miesiącach
życia, a u 74% w wieku 2 lat. Co roku w Stanach Zjedno-
czonych rozpoznaje się ponad 1000 nowych zachorowań.
U dzieci z nawrotami lub utrzymującym się kaszlem, zapa-
leniem płuc lub zapaleniem zatok lekarz powinien zlecić
wykonanie badań w kierunku mukowiscydozy (tab. 1).
Te badania należy również przeprowadzić u wszystkich dzie-
ci z niewielkim przyrostem masy ciała z niewyjaśnionych
przyczyn oraz wszelkimi nieprawidłowościami rozwojowy-
mi. Inne cechy kliniczne silnie uzasadniające konieczność
wykonania badań w kierunku mukowiscydozy to występo-
wanie polipów nosa, wypadania odbytnicy, zasadowicy hi-
pochloremicznej, a także zachorowania w rodzinie.

Do przeprowadzenia dodatkowych testów w kierun-
ku mukowiscydozy mogą zachęcać rutynowe, organizo-
wane w poszczególnych stanach, programy badań
przesiewowych u noworodków wprowadzane w całych
Stanach Zjednoczonych. Takie programy dla mukowi-
scydozy są obecnie realizowane w ponad dwóch trzecich
stanów i uważa się, że w następnej dekadzie staną się one
uniwersalne. U noworodków wyłonionych na drodze
badań przesiwowych zmienia się paradygmat diagno-
styczny, ponieważ chorobę rozpoznaje się u nich
przed wystąpieniem jej objawów klinicznych. Wczesne
rozpoznanie umożliwia wczesne rozpoczęcie leczenia.

Immunoreaktywny trypsynogen (immunoreactive
trypsinogen, IRT) jest mierzalną frakcją enzymów trzust-
kowych, w prawidłowych warunkach uwalnianą do krą-
żenia systemowego w bardzo niewielkich ilościach.
Wynik badania przesiewowego noworodków w kierun-
ku mukowiscydozy uznaje się za dodatni, jeśli stężenie
IRT w surowicy jest zwiększone, co sugeruje zaburzenia
czynności komórek trzustki. Zwiększeniu stężeń IRT po-
wyżej krytycznego progu towarzyszy częstsze występo-
wanie mukowiscydozy, nie wpływa ono natomiast na
ciężkość jej przebiegu. W większości stanów (w Stanach
Zjednoczonych) stwierdzenie zwiększonych stężeń IRT
zapoczątkowuje dalsze badania DNA, mające na celu oce-
nę występowania genetycznych mutacji CFTR (metoda
IRT/DNA). W niektórych stanach przed podjęciem in-
nych badań diagnostycznych powtarza się oznaczenie IRT
po 2 tygodniach (metoda IRT/IRT).

Uważa się, że czułość badań przesiewowych noworod-
ków w wykrywaniu mukowiscydozy wynosi 90-95%. Dzię-
ki obu metodom (tj. IRT/IRT i IRT/DNA) można wyłonić
większość zagrożonych noworodków. Większość dodatnich
wyników badania IRT/DNA wykrywa pojedynczą mutację
CFTR, ale tylko u 1 spośród 20 takich noworodków można
obecnie rozpoznać mukowiscydozę po wykonaniu dodat-
kowych badań. U noworodków z dwiema mutacjami CFTR

podejrzewa się mukowiscydozę. Co ważne, badanie
przesiewowe nie pozwala na ustalenie rozpoznania muko-
wiscydozy, a jedynie wyodrębnia osoby obciążone zwięk-
szonym ryzykiem zachorowania. Ujemny wynik badań
przesiewowych nie wyklucza mukowiscydozy. Uzyskanie
dodatniego wyniku w kierunku mukowiscydozy zawsze po-
winno skłaniać praktykujących lekarzy do szybkiego (w cią-
gu tygodnia) podjęcia dodatkowych badań. U chorych
z wykrytą podczas badań przesiewowych pojedynczą mu-
tacją lub zwiększeniem stężenia IRT po ponownym jego
oznaczeniu należy przeprowadzić badanie potwierdzające
(ocenę stężenia chlorków w pocie). Noworodki z dwiema
mutacjami wykrytymi w badaniu przesiewowym trzeba
skierować do ośrodka leczącego chorych na mukowiscydo-
zę w celu dalszej oceny i podjęcia leczenia.

Oznaczanie stężenia chlorków w pocie jest badaniem naj-
lepiej odróżniającym mukowiscydozę i pozostaje złotym stan-
dardem w rozpoznawaniu tej choroby. Wykonuje się je
metodą ilościowej jontoelektroforezy pilokarpinowej, tech-
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TABELA 1. Kliniczne objawy
mukowiscydozy
Ze strony układu oddechowego
•Przewlekły kaszel z odkrztuszaniem
•Kolonizacja bakterii w dolnych drogach oddechowych
•Zakażenia wewnątrz oskrzeli
•Nietolerancja wysiłku
•Niedotlenienie
•Rozstrzenie oskrzeli
•Odma opłucnowa
•Krwioplucie
•Nadciśnienie płucne/niewydolność serca
Ze strony układu pokarmowego
•Zaburzenia wchłaniania białek i tłuszczów
•Niedożywienie/zaburzenia rozwoju
•Niedrożność spowodowana zaleganiem mas kałowych
•Zespół niedrożności smółkowej
•Żółtaczka mechaniczna
•Ogniskowa marskość żółciowa
•Wypadanie odbytnicy
•Nawracające zapalenie trzustki
Górne drogi oddechowe
•Przewlekłe zapalenie wszystkich zatok
•Polipowatość nosa
Inne zaburzenia układowe
•Cukrzyca
•Pałeczkowatość palców
•Odwodnienie w przebiegu hiponatremii
•Zasadowica hipochloremiczna
•Niedobory witamin A, D, E i K
•Zapalenie skóry z powodu niedoboru cynku
•Niepłodność męska
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mogące wpływać na wytwarzanie lub czynność CFTR
oraz dalsze zależności genotypowo-fenotypowe u chorych
na mukowiscydozę.

Rozpoznawanie
Według danych CF Foundation Center u 53% chorych mu-
kowiscydozę rozpoznaje się w pierwszych 6 miesiącach
życia, a u 74% w wieku 2 lat. Co roku w Stanach Zjedno-
czonych rozpoznaje się ponad 1000 nowych zachorowań.
U dzieci z nawrotami lub utrzymującym się kaszlem, zapa-
leniem płuc lub zapaleniem zatok lekarz powinien zlecić
wykonanie badań w kierunku mukowiscydozy (tab. 1).
Te badania należy również przeprowadzić u wszystkich dzie-
ci z niewielkim przyrostem masy ciała z niewyjaśnionych
przyczyn oraz wszelkimi nieprawidłowościami rozwojowy-
mi. Inne cechy kliniczne silnie uzasadniające konieczność
wykonania badań w kierunku mukowiscydozy to występo-
wanie polipów nosa, wypadania odbytnicy, zasadowicy hi-
pochloremicznej, a także zachorowania w rodzinie.

Do przeprowadzenia dodatkowych testów w kierun-
ku mukowiscydozy mogą zachęcać rutynowe, organizo-
wane w poszczególnych stanach, programy badań
przesiewowych u noworodków wprowadzane w całych
Stanach Zjednoczonych. Takie programy dla mukowi-
scydozy są obecnie realizowane w ponad dwóch trzecich
stanów i uważa się, że w następnej dekadzie staną się one
uniwersalne. U noworodków wyłonionych na drodze
badań przesiwowych zmienia się paradygmat diagno-
styczny, ponieważ chorobę rozpoznaje się u nich
przed wystąpieniem jej objawów klinicznych. Wczesne
rozpoznanie umożliwia wczesne rozpoczęcie leczenia.

Immunoreaktywny trypsynogen (immunoreactive
trypsinogen, IRT) jest mierzalną frakcją enzymów trzust-
kowych, w prawidłowych warunkach uwalnianą do krą-
żenia systemowego w bardzo niewielkich ilościach.
Wynik badania przesiewowego noworodków w kierun-
ku mukowiscydozy uznaje się za dodatni, jeśli stężenie
IRT w surowicy jest zwiększone, co sugeruje zaburzenia
czynności komórek trzustki. Zwiększeniu stężeń IRT po-
wyżej krytycznego progu towarzyszy częstsze występo-
wanie mukowiscydozy, nie wpływa ono natomiast na
ciężkość jej przebiegu. W większości stanów (w Stanach
Zjednoczonych) stwierdzenie zwiększonych stężeń IRT
zapoczątkowuje dalsze badania DNA, mające na celu oce-
nę występowania genetycznych mutacji CFTR (metoda
IRT/DNA). W niektórych stanach przed podjęciem in-
nych badań diagnostycznych powtarza się oznaczenie IRT
po 2 tygodniach (metoda IRT/IRT).

Uważa się, że czułość badań przesiewowych noworod-
ków w wykrywaniu mukowiscydozy wynosi 90-95%. Dzię-
ki obu metodom (tj. IRT/IRT i IRT/DNA) można wyłonić
większość zagrożonych noworodków. Większość dodatnich
wyników badania IRT/DNA wykrywa pojedynczą mutację
CFTR, ale tylko u 1 spośród 20 takich noworodków można
obecnie rozpoznać mukowiscydozę po wykonaniu dodat-
kowych badań. U noworodków z dwiema mutacjami CFTR

podejrzewa się mukowiscydozę. Co ważne, badanie
przesiewowe nie pozwala na ustalenie rozpoznania muko-
wiscydozy, a jedynie wyodrębnia osoby obciążone zwięk-
szonym ryzykiem zachorowania. Ujemny wynik badań
przesiewowych nie wyklucza mukowiscydozy. Uzyskanie
dodatniego wyniku w kierunku mukowiscydozy zawsze po-
winno skłaniać praktykujących lekarzy do szybkiego (w cią-
gu tygodnia) podjęcia dodatkowych badań. U chorych
z wykrytą podczas badań przesiewowych pojedynczą mu-
tacją lub zwiększeniem stężenia IRT po ponownym jego
oznaczeniu należy przeprowadzić badanie potwierdzające
(ocenę stężenia chlorków w pocie). Noworodki z dwiema
mutacjami wykrytymi w badaniu przesiewowym trzeba
skierować do ośrodka leczącego chorych na mukowiscydo-
zę w celu dalszej oceny i podjęcia leczenia.

Oznaczanie stężenia chlorków w pocie jest badaniem naj-
lepiej odróżniającym mukowiscydozę i pozostaje złotym stan-
dardem w rozpoznawaniu tej choroby. Wykonuje się je
metodą ilościowej jontoelektroforezy pilokarpinowej, tech-
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TABELA 1. Kliniczne objawy
mukowiscydozy
Ze strony układu oddechowego
•Przewlekły kaszel z odkrztuszaniem
•Kolonizacja bakterii w dolnych drogach oddechowych
•Zakażenia wewnątrz oskrzeli
•Nietolerancja wysiłku
•Niedotlenienie
•Rozstrzenie oskrzeli
•Odma opłucnowa
•Krwioplucie
•Nadciśnienie płucne/niewydolność serca

Ze strony układu pokarmowego
•Zaburzenia wchłaniania białek i tłuszczów
•Niedożywienie/zaburzenia rozwoju
•Niedrożność spowodowana zaleganiem mas kałowych
•Zespół niedrożności smółkowej
•Żółtaczka mechaniczna
•Ogniskowa marskość żółciowa
•Wypadanie odbytnicy
•Nawracające zapalenie trzustki

Górne drogi oddechowe
•Przewlekłe zapalenie wszystkich zatok
•Polipowatość nosa

Inne zaburzenia układowe
•Cukrzyca
•Pałeczkowatość palców
•Odwodnienie w przebiegu hiponatremii
•Zasadowica hipochloremiczna
•Niedobory witamin A, D, E i K
•Zapalenie skóry z powodu niedoboru cynku
•Niepłodność męska

PpD-6-2010_028-036_Montgomery,:Layout 2 2010-12-06 14:00 Page 29

www.podyplomie.pl/pediatriapodyplomie



niką wymagającą starannego przestrzegania szczegółów
protokołu. Badanie potu polega na pobudzeniu gruczołów
potowych pilokarpiną, starannym zebraniu i zważeniu wy-
dzielonego potu oraz oznaczeniu stężenia chlorków w pocie
metodą miareczkowania. CF Foundation ocenia biegłość la-
boratorium w wykonywaniu tego badania i nadaje mu certy-
fikat jakości w procesie akredytacji, rygorystycznie
analizującym gromadzenie potu i techniki jego badania.
U dzieci wynik uważa się za dodatni, jeśli stężenie chlorków
przekracza 60 mEq/l (60 mmol/l). Wyniki niejednoznaczne
mieszczą się w zakresie 40-60 mEq/l (40-60 mmol/l), a ich
uzyskanie wymaga zwykle przeprowadzenia dodatkowych
badań. U niemowląt w wieku poniżej 2 miesięcy, w tym wyło-
nionych na podstawie badań przesiewowych, za wynik
niejednoznaczny przyjmuje się stężenie chlorków wynoszące
co najmniej 30 mEq/l (30 mmol/l) (tab. 2). Takie niemowlę-
ta należy kierować do akredytowanych przez CF Foundation
ośrodków w celu przeprowadzenia dodatkowych badań.

Rozpoznanie mukowiscydozy można też ustalić
na podstawie analizy DNA, wykrywającej swoiste mutacje
CFTR. Takie rozpoznanie ustala się po wykryciu dwóch
mutacji powodujących wystąpienie mukowiscydozy. In-
terpretacja genotypu mukowiscydozy wymaga znajomości
kryteriów definiowania mutacji powodujących tę chorobę
w porównaniu z powszechnymi odmianami polimorfizmu
CFTR, a także zrozumienia fenotypowej różnorodności
mutacji CFTR. Za pomocą dostępnych obecnie w sprzeda-
ży paneli można wykryć ponad 90% mutacji CFTR.
Choć dysponujemy testami wykrywającymi większość
znanych mutacji i mimo dostępności metod sekwencjono-
wania DNA, u niemal 10% chorych na mukowiscydozę,
zapisanych w rejestrach CF Foundation, występuje co naj-

mniej jedna niezidentyfikowana mutacja. Brak dwóch
różnych alleli wywołujących mukowiscydozę niekoniecz-
nie wyklucza rozpoznanie tej choroby. Wykrycie mutacji
mukowiscydozy bywa trudniejsze u Latynosów, Afroame-
rykanów i Azjatów, ponieważ mutacje występujące w tych
populacjach często różną się od panelu mutacji powszech-
nie analizowanych za pomocą dostępnych na rynku
testów genetycznych w kierunku tej choroby.

Osoby z objawami sugerującymi mukowiscydozę lub za-
burzenia czynności CFTR (np. rozstrzenie oskrzeli, nawra-
cające zapalenie trzustki lub brak plemników w nasieniu
z powodu niedrożności nasieniowodów), niejednoznaczny-
mi stężeniami chlorków w pocie lub z najwyżej jedną mu-
tacją CFTR wywołującą mukowiscydozę, mogą odnieść
korzyść dzięki dodatkowej ocenie przeprowadzonej
w ośrodku akredytowanym przez CF Foundation, ułatwia-
jącej rozpoznanie. Polega ona na badaniu klinicznym, a ta-
kże właściwej ocenie klinicznych objawów mukowiscydozy
ze strony płuc, układu pokarmowego i innych układów
i narządów (tab. 3). U chorych, u których objawy utrzymu-
ją się mimo niejednoznacznych wyników badań diagno-
stycznych, rozpoznanie mukowiscydozy uznaje się
za niepewne i zaleca regularną obserwację w centrum CF.

U części dzieci i dorosłych z klinicznymi objawami mu-
kowiscydozy, niejednoznacznymi wynikami oznaczania
chlorków w pocie i wynikami testów DNA przydatna mo-
że być ocena przeznabłonkowej różnicy potencjałów
w błonie śluzowej nosa (nasal potential difference, NPD).
Ten test, zwykle przeprowadzany w wyspecjalizowanych
ośrodkach badawczych, wykrywa biochemiczne nieprawi-
dłowości w nabłonku jam nosa, wywołane defektem CFTR.
Wykonuje się go in vivo, mierząc wyjściową wartość NPD,
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TABELA 2. Wartości odcinające stężeń chlorków w pocie
Prawidłowe (mEq/l lub mmol/l) Niejednoznaczne (mEq/l lub mmol/l) W mukowiscydozie (mEq/l lub mmol/l)

Niemowlęta (<2 miesiąca życia) <30 30-60 >60
Dzieci/dorośli <40 40-60 >60

TABELA 3. Diagnostyka chorych podejrzewanych o mukowiscydozę
Ostateczna ocena Uwagi

Oznaczenie stężeń chlorków w pocie Złoty standard
Analiza mutacji genu CFTR Ujemny wynik nie wyklucza choroby

Dodatkowe badania w sytuacjach nieokreślonych Uwagi

Ocena czynności zewnątrzwydzielniczej trzustki Oznaczenie elastazy w kale, badanie ultrasonograficzne
Posiew wydzieliny z płuc w kierunku drobnoustrojów Wymaz z gardła, plwocina, popłuczyny z oskrzeli
typowych dla mukowiscydozy

Badania radiologiczne Radiologiczne zdjęcie klatki piersiowej lub tomografia komputerowa
Poszukiwanie nasieniowodów Badanie ultrasonograficzne
Badania czynnościowe płuc Badanie spirometryczne
Badanie przewodzenia chlorków w nabłonku Pomiar przeznabłonkowej różnicy potencjałów w nosie
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a następnie płucząc błonę związkami chemicznymi, takimi
jak amyloryd lub izoproterenol. Po takim płukaniu u osób
niechorujących na mukowiscydozę przeznabłonkowy po-
tencjał elektryczny w błonie śluzowej nosa się zmienia.
Osoby z nieprawidłowościami CFTR, np. chorzy na muko-
wiscydozę, nie reagują na płukanie. Ocenę NPD prze-
prowadza się głównie u starszych dzieci i dorosłych
wymagających ustalenia ostatecznego rozpoznania.

Choroba płuc
Najbardziej charakterystyczną cechą mukowiscydozy jest
postępujące upośledzenie drożności dróg oddechowych.
Ten proces rozwija się od początkowego zagęszczenia śluzu
dróg oddechowych do kolonizacji bakterii chorobotwór-
czych i ostatecznie doprowadza do rozlanego zapalenia
dróg oddechowych zaburzającego wymianę oddechową
i uszkadzającego otaczający miąższ płucny. Badania dolnych
dróg oddechowych, przeprowadzone u niemowląt chorych
na mukowiscydozę w ciągu kilku miesięcy życia, sugerują,
że zmiany zapalne i zakażenie mogą pojawić się już we
wczesnym okresie życia. Obrazy tomografii komputerowej
i wyniki badań czynności płuc niemowlęcia sugerują, że
u dzieci chorych na mukowiscydozę może dojść do znaczą-
cego upośledzenia czynności płuc mimo bezobjawowego
przebiegu choroby.

Kolonizacja bakterii i towarzyszące jej zmiany zapalne
w przebiegu mukowiscydozy dotyczą głównie dróg odde-
chowych, w mniejszym zaś stopniu pęcherzyków płucnych.
Skojarzenie wysuszenia powierzchni błony śluzowej, zakaże-
nia i odpowiedzi zapalnej ze strony organizmu gospodarza
powoduje zagęszczenie wydzieliny w drogach oddechowych
i postępujące uszkodzenie oskrzelików. Zjawiska te prowa-
dzą do mechanicznego upośledzenia drożności dróg odde-
chowych, a ostatecznie do uszkodzenia otaczającego je
miąższu płuc. To z kolei przyczynia się do zwłóknienia i po-
wstawania jam, widocznych na radiologicznych zdjęciach
płuc jako typowe rozlane zmiany torbielowate (rycina).

Opisane zmiany fizjologiczne mogą sprzyjać występo-
waniu typowych objawów klinicznych, takich jak grubo-
bańkowe trzeszczenia ogniskowe lub nad całymi polami
płucnymi, osłabienie lub zniesienie szmeru pęcherzyko-
wego, przyspieszenie oddychania, wykorzystywanie do-
datkowych mięśni oddechowych oraz objawy pułapki
powietrznej i zwiększenie przednio-tylnego wymiaru
klatki piersiowej. Te objawy stają się widoczne w okresie
zaostrzenia mukowiscydozy, a w bardziej zaawansowa-
nej postaci choroby już na początku. Do innych typo-
wych cech płucnej postaci mukowiscydozy należą:
niedotlenienie, nietolerancja wysiłku, utrata masy ciała
oraz upośledzenie czynności płuc (mierzonej podczas ba-
dania spirometrycznego). Rutynowymi badaniami oce-
niającymi czynność płuc w przebiegu mukowiscydozy są:
natężona objętość wydechowa pierwszosekundowa (FEV1),
maksymalny uśredniony przepływ wydechowy mię-
dzy 25 a 75% FVC (FEF25-75) i objętość płuc. Ostre lub
postępujące objawy mogą wymagać dodatkowej oceny
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niką wymagającą starannego przestrzegania szczegółów
protokołu. Badanie potu polega na pobudzeniu gruczołów
potowych pilokarpiną, starannym zebraniu i zważeniu wy-
dzielonego potu oraz oznaczeniu stężenia chlorków w pocie
metodą miareczkowania. CF Foundation ocenia biegłość la-
boratorium w wykonywaniu tego badania i nadaje mu certy-
fikat jakości w procesie akredytacji, rygorystycznie
analizującym gromadzenie potu i techniki jego badania.
U dzieci wynik uważa się za dodatni, jeśli stężenie chlorków
przekracza 60 mEq/l (60 mmol/l). Wyniki niejednoznaczne
mieszczą się w zakresie 40-60 mEq/l (40-60 mmol/l), a ich
uzyskanie wymaga zwykle przeprowadzenia dodatkowych
badań. U niemowląt w wieku poniżej 2 miesięcy, w tym wyło-
nionych na podstawie badań przesiewowych, za wynik
niejednoznaczny przyjmuje się stężenie chlorków wynoszące
co najmniej 30 mEq/l (30 mmol/l) (tab. 2). Takie niemowlę-
ta należy kierować do akredytowanych przez CF Foundation
ośrodków w celu przeprowadzenia dodatkowych badań.

Rozpoznanie mukowiscydozy można też ustalić
na podstawie analizy DNA, wykrywającej swoiste mutacje
CFTR. Takie rozpoznanie ustala się po wykryciu dwóch
mutacji powodujących wystąpienie mukowiscydozy. In-
terpretacja genotypu mukowiscydozy wymaga znajomości
kryteriów definiowania mutacji powodujących tę chorobę
w porównaniu z powszechnymi odmianami polimorfizmu
CFTR, a także zrozumienia fenotypowej różnorodności
mutacji CFTR. Za pomocą dostępnych obecnie w sprzeda-
ży paneli można wykryć ponad 90% mutacji CFTR.
Choć dysponujemy testami wykrywającymi większość
znanych mutacji i mimo dostępności metod sekwencjono-
wania DNA, u niemal 10% chorych na mukowiscydozę,
zapisanych w rejestrach CF Foundation, występuje co naj-

mniej jedna niezidentyfikowana mutacja. Brak dwóch
różnych alleli wywołujących mukowiscydozę niekoniecz-
nie wyklucza rozpoznanie tej choroby. Wykrycie mutacji
mukowiscydozy bywa trudniejsze u Latynosów, Afroame-
rykanów i Azjatów, ponieważ mutacje występujące w tych
populacjach często różną się od panelu mutacji powszech-
nie analizowanych za pomocą dostępnych na rynku
testów genetycznych w kierunku tej choroby.

Osoby z objawami sugerującymi mukowiscydozę lub za-
burzenia czynności CFTR (np. rozstrzenie oskrzeli, nawra-
cające zapalenie trzustki lub brak plemników w nasieniu
z powodu niedrożności nasieniowodów), niejednoznaczny-
mi stężeniami chlorków w pocie lub z najwyżej jedną mu-
tacją CFTR wywołującą mukowiscydozę, mogą odnieść
korzyść dzięki dodatkowej ocenie przeprowadzonej
w ośrodku akredytowanym przez CF Foundation, ułatwia-
jącej rozpoznanie. Polega ona na badaniu klinicznym, a ta-
kże właściwej ocenie klinicznych objawów mukowiscydozy
ze strony płuc, układu pokarmowego i innych układów
i narządów (tab. 3). U chorych, u których objawy utrzymu-
ją się mimo niejednoznacznych wyników badań diagno-
stycznych, rozpoznanie mukowiscydozy uznaje się
za niepewne i zaleca regularną obserwację w centrum CF.

U części dzieci i dorosłych z klinicznymi objawami mu-
kowiscydozy, niejednoznacznymi wynikami oznaczania
chlorków w pocie i wynikami testów DNA przydatna mo-
że być ocena przeznabłonkowej różnicy potencjałów
w błonie śluzowej nosa (nasal potential difference, NPD).
Ten test, zwykle przeprowadzany w wyspecjalizowanych
ośrodkach badawczych, wykrywa biochemiczne nieprawi-
dłowości w nabłonku jam nosa, wywołane defektem CFTR.
Wykonuje się go in vivo, mierząc wyjściową wartość NPD,
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TABELA 2. Wartości odcinające stężeń chlorków w pocie
Prawidłowe (mEq/l lub mmol/l) Niejednoznaczne (mEq/l lub mmol/l) W mukowiscydozie (mEq/l lub mmol/l)

Niemowlęta (<2 miesiąca życia) <30 30-60 >60
Dzieci/dorośli <40 40-60 >60

TABELA 3. Diagnostyka chorych podejrzewanych o mukowiscydozę
Ostateczna ocena Uwagi

Oznaczenie stężeń chlorków w pocie Złoty standard
Analiza mutacji genu CFTR Ujemny wynik nie wyklucza choroby

Dodatkowe badania w sytuacjach nieokreślonych Uwagi

Ocena czynności zewnątrzwydzielniczej trzustki Oznaczenie elastazy w kale, badanie ultrasonograficzne
Posiew wydzieliny z płuc w kierunku drobnoustrojów Wymaz z gardła, plwocina, popłuczyny z oskrzeli

typowych dla mukowiscydozy
Badania radiologiczne Radiologiczne zdjęcie klatki piersiowej lub tomografia komputerowa
Poszukiwanie nasieniowodów Badanie ultrasonograficzne
Badania czynnościowe płuc Badanie spirometryczne
Badanie przewodzenia chlorków w nabłonku Pomiar przeznabłonkowej różnicy potencjałów w nosie
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a następnie płucząc błonę związkami chemicznymi, takimi
jak amyloryd lub izoproterenol. Po takim płukaniu u osób
niechorujących na mukowiscydozę przeznabłonkowy po-
tencjał elektryczny w błonie śluzowej nosa się zmienia.
Osoby z nieprawidłowościami CFTR, np. chorzy na muko-
wiscydozę, nie reagują na płukanie. Ocenę NPD prze-
prowadza się głównie u starszych dzieci i dorosłych
wymagających ustalenia ostatecznego rozpoznania.

Choroba płuc
Najbardziej charakterystyczną cechą mukowiscydozy jest
postępujące upośledzenie drożności dróg oddechowych.
Ten proces rozwija się od początkowego zagęszczenia śluzu
dróg oddechowych do kolonizacji bakterii chorobotwór-
czych i ostatecznie doprowadza do rozlanego zapalenia
dróg oddechowych zaburzającego wymianę oddechową
i uszkadzającego otaczający miąższ płucny. Badania dolnych
dróg oddechowych, przeprowadzone u niemowląt chorych
na mukowiscydozę w ciągu kilku miesięcy życia, sugerują,
że zmiany zapalne i zakażenie mogą pojawić się już we
wczesnym okresie życia. Obrazy tomografii komputerowej
i wyniki badań czynności płuc niemowlęcia sugerują, że
u dzieci chorych na mukowiscydozę może dojść do znaczą-
cego upośledzenia czynności płuc mimo bezobjawowego
przebiegu choroby.

Kolonizacja bakterii i towarzyszące jej zmiany zapalne
w przebiegu mukowiscydozy dotyczą głównie dróg odde-
chowych, w mniejszym zaś stopniu pęcherzyków płucnych.
Skojarzenie wysuszenia powierzchni błony śluzowej, zakaże-
nia i odpowiedzi zapalnej ze strony organizmu gospodarza
powoduje zagęszczenie wydzieliny w drogach oddechowych
i postępujące uszkodzenie oskrzelików. Zjawiska te prowa-
dzą do mechanicznego upośledzenia drożności dróg odde-
chowych, a ostatecznie do uszkodzenia otaczającego je
miąższu płuc. To z kolei przyczynia się do zwłóknienia i po-
wstawania jam, widocznych na radiologicznych zdjęciach
płuc jako typowe rozlane zmiany torbielowate (rycina).

Opisane zmiany fizjologiczne mogą sprzyjać występo-
waniu typowych objawów klinicznych, takich jak grubo-
bańkowe trzeszczenia ogniskowe lub nad całymi polami
płucnymi, osłabienie lub zniesienie szmeru pęcherzyko-
wego, przyspieszenie oddychania, wykorzystywanie do-
datkowych mięśni oddechowych oraz objawy pułapki
powietrznej i zwiększenie przednio-tylnego wymiaru
klatki piersiowej. Te objawy stają się widoczne w okresie
zaostrzenia mukowiscydozy, a w bardziej zaawansowa-
nej postaci choroby już na początku. Do innych typo-
wych cech płucnej postaci mukowiscydozy należą:
niedotlenienie, nietolerancja wysiłku, utrata masy ciała
oraz upośledzenie czynności płuc (mierzonej podczas ba-
dania spirometrycznego). Rutynowymi badaniami oce-
niającymi czynność płuc w przebiegu mukowiscydozy są:
natężona objętość wydechowa pierwszosekundowa (FEV1),
maksymalny uśredniony przepływ wydechowy mię-
dzy 25 a 75% FVC (FEF25-75) i objętość płuc. Ostre lub
postępujące objawy mogą wymagać dodatkowej oceny
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i troskliwszej opieki, w tym częstszego oczyszczania dróg
oddechowych i rozpoczęcia leczenia antybiotykami. Co
ciekawe, w niektórych ośrodkach europejskich zaleca się
regularne podawanie antybiotyków dożylnie, niezależnie
od stanu klinicznego chorego. W Stanach Zjednoczo-
nych regułą jest przyjmowanie chorych do szpitala i sto-
sowanie antybiotyków wówczas, gdy pogarsza się stan
chorego lub czynność płuc.

Drobnoustroje kolonizujące płuca chorego na mukowi-
scydozę z czasem się zmieniają. W pierwszym roku po uro-
dzeniu w posiewach hoduje się całą gamę bakterii, w tym
pałeczki jelitowe. Z czasem dochodzi do zakażeń dróg od-
dechowych jedną lub więcej bakteriami chorobotwórczy-
mi, takimi jak gronkowiec złocisty (Staphylococcus aureus),
pałeczka grypy (Haemophilus influenzae) i pałeczka ropy
błękitnej (Pseudomonas aeruginosa). Zgodnie z danymi
z rejestru CF Foundation u około 60% chorych dzieci
w wieku 6-10 lat następuje kolonizacja gronkowcem złoci-
stym, a u blisko 80% chorych w wieku 25-34 lat koloniza-
cja pałeczką ropy błękitnej. Niektóre badania kliniczne
sugerują kolonizację pałeczką ropy błękitnej u niemal 80%
w wieku 10 lat, co przemawia za nawet wcześniejszym za-
każeniem tą bakterią.

Jeśli przebieg mukowiscydozy jest bardziej zaawansowa-
ny, niekiedy dochodzi do zakażenia dróg oddechowych Bur-
kholderia cepacia. Powoduje to pogorszenie czynności nerek
i uzyskanie gorszego wyniku leczenia u niektórych chorych
na mukowiscydozę. Istnieje kilka podszczepów B. cepacia
i wiadomo, że niektóre z nich cechuje zwiększona skłonność

do przenoszenia się, a wyniki leczenia zakażeń nimi są gor-
sze. Udokumentowano epizody bezpośredniego przenosze-
nia zakażenia B. cepacia między poszczególnymi chorymi
na mukowiscydozę. Osoby, u których stwierdzono koloni-
zację B. cepacia, wymagają ścisłego odizolowania i nie mo-
gą bezpośrednio stykać się z niezakażonymi chorymi
na mukowiscydozę. Może to wymagać codziennego plano-
wania porządku dziennego w celu oddzielenia tych chorych.

Rzadkimi, ale zagrażającymi życiu, płucnymi powikła-
niami mukowiscydozy są ciężkie krwotoki płucne lub sa-
moistna odma opłucnowa. Krwotoki płucne w przebiegu
mukowiscydozy występują z powodu postępującej nadżer-
ki w drogach oddechowych, w miarę trwania procesu za-
palnego drążącej na zewnątrz i zajmującej sąsiadującą z nią
tkankę płucną. Obfite krwioplucie (500 ml krwi w ciągu 24 h)
wymaga niekiedy pilnej embolizacji tętnicy lub agresywnej
interwencji chirurgicznej, a zatem szybkiej oceny. Samoistna
odma opłucnej jest spowodowana zatkaniem drobnych
dróg oddechowych czopami śluzu, odcięciem dróg odde-
chowych poniżej przeszkody i tworzeniem się pęcherzy, sil-
nie uciskających miejscowo miąższ płucny i w końcu
pękających do otaczającej je jamy opłucnej. Choć nie jest
to częste powikłanie, w przebiegu mukowiscydozy wykazu-
je dużą skłonność do nawrotów.

Leczenie objawów płucnych
Metody wykorzystywane w zwalczaniu ostrych i prze-
wlekłych objawów mukowiscydozy płuc skupiają się
na różnych aspektach przewlekłego procesu zapalnego
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w dro gach od de cho wych. Prze ciw ko lo ni zu ją cym bak te -
riom sto su je się le ki prze ciw bak te ryj ne ró żnych klas.
Właści wy an ty bio tyk do bie ra się na pod sta wie wra żli wo ści
bak te rii okre ślo nej na pod sta wie po sie wu plwo ci ny lub po -
płu czyn z ust nej czę ści gar dła bądź oskrze li i oskrze li ków.
Po sie wy z ust nej czę ści gar dła wy ko nu je się wpraw dzie ru -
ty no wo, ale ich wy ni ki nie ko re lu ją do brze z za ka że nia mi
dol nych dróg od de cho wych. Ce lem le cze nia cho rych
na mu ko wi scy do zę an ty bio ty ka mi (po da wa ny mi do ust nie,
do żyl nie lub wziew nie) jest ra czej po wstrzy ma nie za ka że nia
bak te ryj ne go w dro gach od de cho wych niż cał ko wi ta era dy -
ka cja bak te rii. Wy jąt kiem jest agre syw ne, tzw. ra dy kal ne le -
cze nie prze ciw bak te ryj ne małych dzie ci za ka żo nych
pa łecz ką ro py błę kit nej oraz wie lo le ko we sche ma ty sku pia -
ją ce się na zwal cze niu nie ty po wych drob no ustro jów, ta kich
jak B. ce pa cia i prąt ki nie gruź li cze.

Na le ży pa mię tać, że w po rów na niu z po pu la cją ogól ną
u cho rych na mu ko wi scy do zę far ma ko ki ne ty ka nie których
an ty bio ty ków, np. ami no gli ko zy dów, mo że się różnić. Cho -
rzy na mu ko wi scy do zę za zwy czaj szyb ciej wy da la ją ami no -
gli ko zy dy (w mniej szym stop niu rów nież pe ni cy li ny
i ce fa lo spo ry ny), co stwa rza ko niecz ność sto so wa nia ich
w więk szych niż zwy kle daw kach w prze li cze niu na ki lo -
gram ma sy cia ła. Mo że to być zwią za ne czę ścio wo ze
stosun ko wo więk szy mi ob ję to ścia mi dys try bu cji oraz
zmniej szo ną ilo ścią tkan ki tłusz czo wej u tych cho rych, ale
rze czy wi ste go me cha ni zmu zwięk szo ne go wy da la nia le ku
przez ner ki w peł ni nie wy ja śnio no. Stę że nia ami no gli ko zy -
dów i in nych an ty bio ty ków w su ro wi cy na le ży sta ran nie
mo ni to ro wać pod czas ich po da wa nia. U cho rych na mu -
ko wi scy do zę czę sto przyj mu ją cych an ty bio ty ki trze ba też
roz wa żyć do dat ko we ba da nia po ten cjal nych dzia łań nie po -
żą da nych tych le ków (np. utra ty słu chu). 

W pew nych sy tu acjach cho rym na mu ko wi scy do zę
dłu go trwa le po da je się an ty bio ty ki. U cho rych, któ rych
śluz jest prze wle kle za ka żo ny pa łecz ką ro py błę kit nej,
czę sto sto su je się sche mat z po da wa ną dro gą wziew ną to -
bra my cy ną w daw kach zmie nia nych co mie siąc. U dzie ci
i mło dych do ro słych prze wle kle za ka żo nych pa łecz ką
ropy błę kit nej sto so wa na trzy ra zy w ty go dniu azy tro -
mycy na po pra wia czyn ność płuc, zmniej sza czę stość
występo wa nia za ostrzeń cho ro by, przy czy nia się też
do zwięk sze nia ma sy cia ła. Nie któ rzy le ka rze za le ca ją
dłu go trwa łe przyj mo wa nie an ty bio ty ków skie ro wa nych
prze ciw gron kow com, aby za po biec za ka że niom gron -
kow cem zło ci stym w prze bie gu mu ko wi scy do zy. Ta kie
po stę po wa nie sprzy ja jed nak wcze śniej szym za ka że niom
pa łecz ka mi szcze pu Pseu do mo nas.

Sto so wa ne przez cho rych na mu ko wi scy do zę i ich opie -
ku nów me to dy oczysz cza nia dróg od de cho wych (air way
cle aran ce the ra py, ACT) po le ga ją na wy ko rzy sty wa niu le -
ków i spo so bów me cha nicz nych, po je dyn czo lub w sko ja -
rze niu, ma ją cych na ce lu po bu dze nie wy dzie la nia lep kie go
ślu zu dróg od de cho wych i uła twie nie je go od krztu sze nia.
Tra dy cyj ne me to dy po le ga ją na ręcz nym okle py wa niu klat -
ki pier sio wej po łą czo nym z uło że niem w po zy cji pół sie -

dzą cej. Jest to naj czę ściej wy ko rzy sty wa na for ma ACT
u dzie ci po ni żej 2 r. ż. Opra co wa no też kil ka urzą dzeń po -
zwa la ją cych star szym cho rym na sto so wa nie ACT sa mo -
dziel nie, w tym ka mi zel ki wi bra cyj ne na kła da ne na klat kę
pier sio wą oraz ręcz ne gło wi ce wi bra cyj ne. Dzia ła nia po -
dej mo wa ne przez in nych cho rych sku pia ją się na opa no wa -
niu tech nik kasz lu i od krztu sza nia.

Aby uła twić ACT, opra co wa no le ki zwal cza ją ce we -
wnętrz ny pro blem oczysz cza nia rzę sek ze ślu zu u cho rych
na mu ko wi scy do zę. Hi per to nicz ny roz twór so li (7%) 
mo żna roz py lać w po wie trzu, co upłyn nia gę sty śluz dróg
od de cho wych i po bu dza do kasz lu. Oczysz cza nie ze ślu zu
uła twia roz py la na re kom bi no wa na po chod na ludz kiej
dez ok sy ry bo nu kle azy, oczysz czo na z ma te ria łu ją dro we -
go gra nu lo cy tów obo jęt no chłon nych dróg od de cho wych.
Pod czas pro wa dzo nych ba dań wy kry to, oce nia ne da lej,
związki na wi lża ją ce dro gi od de cho we przez uak tyw nie nie
nie zwią za ne go z CFTR ka na łu elek tro li to we go w na błon -
ku dróg od de cho wych.

Mi mo wy stę pu ją cych w prze bie gu mu ko wi scy do zy
uogól nio nych zmian za pal nych w dro gach od de cho wych
wziew ne po da wa nie kor ty ko ste ro idów nie przy no si wy -
raź nych ko rzy ści. Nie kie dy przy dat ne oka zu ją się kor ty ko -
ste ro idy po da wa ne ukła do wo, trze ba jed nak pa mię tać
o dzia ła niach nie po żą da nych wy wo ły wa nych przez le ki
tej gru py. Pew ną for mą prze ciw za pal ne go le cze nia
wspomagającego, sto so wa ne go u cho rych na mu ko wi scy -
do zę ze zmia na mi w płu cach, jest co dzien ne do ust ne
poda wa nie du żych da wek ibu pro fe nu oraz trzy ra zy
w tygo dniu ma kro li do we go an ty bio ty ku, azy tro my cy ny.
Na dal nie wia do mo, czy ru ty no we le cze nie azy tro my cy ną
ko rzyst nie wpły wa na prze bieg mu ko wi scy do zy dzię ki
dzia ła niu prze ciw bak te ryj ne mu, czy na dro dze me cha ni -
zmu im mu no mo du lu ją ce go.

Punk tem uchwy tu pro wa dzo nych obec nie ba dań jest
głów ne za bu rze nie od po wie dzial ne za roz wój mu ko wi scy -
do zy: za nik lub upo śle dze nie czyn no ści ge nu CFTR. Nie -
daw no opra co wa no le ki na si la ją ce dzia ła nie CFTR mi mo
je go znacz ne go za bu rze nia. Bez po śred nio wpły wa ją one
na za pew nie nie pra wi dło we go prze bie gu pro ce sów ko -
mór ko wych, w któ rym uczest ni czą uszko dzo ne biał ka.
Trwa ją też pra ce nad bez po śred nim za stę po wa niem ge nu
CFTR przez do star cza nie uszko dzo nym ko mór kom pra wi -
dło wych al le li, ale uzy ska ne do tąd wy ni ki są ogra ni czo ne.

Po stęp w le cze niu zmian płuc nych po wsta ją cych
w prze bie gu mu ko wi scy do zy zna czą co po pra wił ja kość ży -
cia cho rych i od le głe wy ni ki ich le cze nia. Upo śle dze nie
dro żno ści dróg od de cho wych u więk szo ści cho rych z cza -
sem jed nak po stę pu je, pro wa dząc osta tecz nie do nie wy -
dol no ści od de cho wej. W mia rę po stę pu zmian w płu cach
u wie lu cho rych na mu ko wi scy do zę oce nia  się mo żli wość
prze szcze pie nia płu c i wpi suje ich na li stę ocze ku ją cych.
Wy ko na nie te go za bie gu roz wa ża się u cho rych, u któ rych
wyj ścio wa war tość FE V1 jest mniej sza niż 40% war to ści
prze wi dy wa nej, dochodzi do coraz częstszych zaostrzeń
wymagających hospitalizacji, co raz czę ściej jest więc 

Mu ko wi scy do za
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i troskliwszej opieki, w tym częstszego oczyszczania dróg
oddechowych i rozpoczęcia leczenia antybiotykami. Co
ciekawe, w niektórych ośrodkach europejskich zaleca się
regularne podawanie antybiotyków dożylnie, niezależnie
od stanu klinicznego chorego. W Stanach Zjednoczo-
nych regułą jest przyjmowanie chorych do szpitala i sto-
sowanie antybiotyków wówczas, gdy pogarsza się stan
chorego lub czynność płuc.

Drobnoustroje kolonizujące płuca chorego na mukowi-
scydozę z czasem się zmieniają. W pierwszym roku po uro-
dzeniu w posiewach hoduje się całą gamę bakterii, w tym
pałeczki jelitowe. Z czasem dochodzi do zakażeń dróg od-
dechowych jedną lub więcej bakteriami chorobotwórczy-
mi, takimi jak gronkowiec złocisty (Staphylococcus aureus),
pałeczka grypy (Haemophilus influenzae) i pałeczka ropy
błękitnej (Pseudomonas aeruginosa). Zgodnie z danymi
z rejestru CF Foundation u około 60% chorych dzieci
w wieku 6-10 lat następuje kolonizacja gronkowcem złoci-
stym, a u blisko 80% chorych w wieku 25-34 lat koloniza-
cja pałeczką ropy błękitnej. Niektóre badania kliniczne
sugerują kolonizację pałeczką ropy błękitnej u niemal 80%
w wieku 10 lat, co przemawia za nawet wcześniejszym za-
każeniem tą bakterią.

Jeśli przebieg mukowiscydozy jest bardziej zaawansowa-
ny, niekiedy dochodzi do zakażenia dróg oddechowych Bur-
kholderia cepacia. Powoduje to pogorszenie czynności nerek
i uzyskanie gorszego wyniku leczenia u niektórych chorych
na mukowiscydozę. Istnieje kilka podszczepów B. cepacia
i wiadomo, że niektóre z nich cechuje zwiększona skłonność

do przenoszenia się, a wyniki leczenia zakażeń nimi są gor-
sze. Udokumentowano epizody bezpośredniego przenosze-
nia zakażenia B. cepacia między poszczególnymi chorymi
na mukowiscydozę. Osoby, u których stwierdzono koloni-
zację B. cepacia, wymagają ścisłego odizolowania i nie mo-
gą bezpośrednio stykać się z niezakażonymi chorymi
na mukowiscydozę. Może to wymagać codziennego plano-
wania porządku dziennego w celu oddzielenia tych chorych.

Rzadkimi, ale zagrażającymi życiu, płucnymi powikła-
niami mukowiscydozy są ciężkie krwotoki płucne lub sa-
moistna odma opłucnowa. Krwotoki płucne w przebiegu
mukowiscydozy występują z powodu postępującej nadżer-
ki w drogach oddechowych, w miarę trwania procesu za-
palnego drążącej na zewnątrz i zajmującej sąsiadującą z nią
tkankę płucną. Obfite krwioplucie (500 ml krwi w ciągu 24 h)
wymaga niekiedy pilnej embolizacji tętnicy lub agresywnej
interwencji chirurgicznej, a zatem szybkiej oceny. Samoistna
odma opłucnej jest spowodowana zatkaniem drobnych
dróg oddechowych czopami śluzu, odcięciem dróg odde-
chowych poniżej przeszkody i tworzeniem się pęcherzy, sil-
nie uciskających miejscowo miąższ płucny i w końcu
pękających do otaczającej je jamy opłucnej. Choć nie jest
to częste powikłanie, w przebiegu mukowiscydozy wykazu-
je dużą skłonność do nawrotów.

Leczenie objawów płucnych
Metody wykorzystywane w zwalczaniu ostrych i prze-
wlekłych objawów mukowiscydozy płuc skupiają się
na różnych aspektach przewlekłego procesu zapalnego
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w dro gach od de cho wych. Prze ciw ko lo ni zu ją cym bak te -
riom sto su je się le ki prze ciw bak te ryj ne ró żnych klas.
Właści wy an ty bio tyk do bie ra się na pod sta wie wra żli wo ści
bak te rii okre ślo nej na pod sta wie po sie wu plwo ci ny lub po -
płu czyn z ust nej czę ści gar dła bądź oskrze li i oskrze li ków.
Po sie wy z ust nej czę ści gar dła wy ko nu je się wpraw dzie ru -
ty no wo, ale ich wy ni ki nie ko re lu ją do brze z za ka że nia mi
dol nych dróg od de cho wych. Ce lem le cze nia cho rych
na mu ko wi scy do zę an ty bio ty ka mi (po da wa ny mi do ust nie,
do żyl nie lub wziew nie) jest ra czej po wstrzy ma nie za ka że nia
bak te ryj ne go w dro gach od de cho wych niż cał ko wi ta era dy -
ka cja bak te rii. Wy jąt kiem jest agre syw ne, tzw. ra dy kal ne le -
cze nie prze ciw bak te ryj ne małych dzie ci za ka żo nych
pa łecz ką ro py błę kit nej oraz wie lo le ko we sche ma ty sku pia -
ją ce się na zwal cze niu nie ty po wych drob no ustro jów, ta kich
jak B. ce pa cia i prąt ki nie gruź li cze.

Na le ży pa mię tać, że w po rów na niu z po pu la cją ogól ną
u cho rych na mu ko wi scy do zę far ma ko ki ne ty ka nie których
an ty bio ty ków, np. ami no gli ko zy dów, mo że się różnić. Cho -
rzy na mu ko wi scy do zę za zwy czaj szyb ciej wy da la ją ami no -
gli ko zy dy (w mniej szym stop niu rów nież pe ni cy li ny
i ce fa lo spo ry ny), co stwa rza ko niecz ność sto so wa nia ich
w więk szych niż zwy kle daw kach w prze li cze niu na ki lo -
gram ma sy cia ła. Mo że to być zwią za ne czę ścio wo ze
stosun ko wo więk szy mi ob ję to ścia mi dys try bu cji oraz
zmniej szo ną ilo ścią tkan ki tłusz czo wej u tych cho rych, ale
rze czy wi ste go me cha ni zmu zwięk szo ne go wy da la nia le ku
przez ner ki w peł ni nie wy ja śnio no. Stę że nia ami no gli ko zy -
dów i in nych an ty bio ty ków w su ro wi cy na le ży sta ran nie
mo ni to ro wać pod czas ich po da wa nia. U cho rych na mu -
ko wi scy do zę czę sto przyj mu ją cych an ty bio ty ki trze ba też
roz wa żyć do dat ko we ba da nia po ten cjal nych dzia łań nie po -
żą da nych tych le ków (np. utra ty słu chu). 

W pew nych sy tu acjach cho rym na mu ko wi scy do zę
dłu go trwa le po da je się an ty bio ty ki. U cho rych, któ rych
śluz jest prze wle kle za ka żo ny pa łecz ką ro py błę kit nej,
czę sto sto su je się sche mat z po da wa ną dro gą wziew ną to -
bra my cy ną w daw kach zmie nia nych co mie siąc. U dzie ci
i mło dych do ro słych prze wle kle za ka żo nych pa łecz ką
ropy błę kit nej sto so wa na trzy ra zy w ty go dniu azy tro -
mycy na po pra wia czyn ność płuc, zmniej sza czę stość
występo wa nia za ostrzeń cho ro by, przy czy nia się też
do zwięk sze nia ma sy cia ła. Nie któ rzy le ka rze za le ca ją
dłu go trwa łe przyj mo wa nie an ty bio ty ków skie ro wa nych
prze ciw gron kow com, aby za po biec za ka że niom gron -
kow cem zło ci stym w prze bie gu mu ko wi scy do zy. Ta kie
po stę po wa nie sprzy ja jed nak wcze śniej szym za ka że niom
pa łecz ka mi szcze pu Pseu do mo nas.

Sto so wa ne przez cho rych na mu ko wi scy do zę i ich opie -
ku nów me to dy oczysz cza nia dróg od de cho wych (air way
cle aran ce the ra py, ACT) po le ga ją na wy ko rzy sty wa niu le -
ków i spo so bów me cha nicz nych, po je dyn czo lub w sko ja -
rze niu, ma ją cych na ce lu po bu dze nie wy dzie la nia lep kie go
ślu zu dróg od de cho wych i uła twie nie je go od krztu sze nia.
Tra dy cyj ne me to dy po le ga ją na ręcz nym okle py wa niu klat -
ki pier sio wej po łą czo nym z uło że niem w po zy cji pół sie -

dzą cej. Jest to naj czę ściej wy ko rzy sty wa na for ma ACT
u dzie ci po ni żej 2 r. ż. Opra co wa no też kil ka urzą dzeń po -
zwa la ją cych star szym cho rym na sto so wa nie ACT sa mo -
dziel nie, w tym ka mi zel ki wi bra cyj ne na kła da ne na klat kę
pier sio wą oraz ręcz ne gło wi ce wi bra cyj ne. Dzia ła nia po -
dej mo wa ne przez in nych cho rych sku pia ją się na opa no wa -
niu tech nik kasz lu i od krztu sza nia.

Aby uła twić ACT, opra co wa no le ki zwal cza ją ce we -
wnętrz ny pro blem oczysz cza nia rzę sek ze ślu zu u cho rych
na mu ko wi scy do zę. Hi per to nicz ny roz twór so li (7%) 
mo żna roz py lać w po wie trzu, co upłyn nia gę sty śluz dróg
od de cho wych i po bu dza do kasz lu. Oczysz cza nie ze ślu zu
uła twia roz py la na re kom bi no wa na po chod na ludz kiej
dez ok sy ry bo nu kle azy, oczysz czo na z ma te ria łu ją dro we -
go gra nu lo cy tów obo jęt no chłon nych dróg od de cho wych.
Pod czas pro wa dzo nych ba dań wy kry to, oce nia ne da lej,
związki na wi lża ją ce dro gi od de cho we przez uak tyw nie nie
nie zwią za ne go z CFTR ka na łu elek tro li to we go w na błon -
ku dróg od de cho wych.

Mi mo wy stę pu ją cych w prze bie gu mu ko wi scy do zy
uogól nio nych zmian za pal nych w dro gach od de cho wych
wziew ne po da wa nie kor ty ko ste ro idów nie przy no si wy -
raź nych ko rzy ści. Nie kie dy przy dat ne oka zu ją się kor ty ko -
ste ro idy po da wa ne ukła do wo, trze ba jed nak pa mię tać
o dzia ła niach nie po żą da nych wy wo ły wa nych przez le ki
tej gru py. Pew ną for mą prze ciw za pal ne go le cze nia
wspomagającego, sto so wa ne go u cho rych na mu ko wi scy -
do zę ze zmia na mi w płu cach, jest co dzien ne do ust ne
poda wa nie du żych da wek ibu pro fe nu oraz trzy ra zy
w tygo dniu ma kro li do we go an ty bio ty ku, azy tro my cy ny.
Na dal nie wia do mo, czy ru ty no we le cze nie azy tro my cy ną
ko rzyst nie wpły wa na prze bieg mu ko wi scy do zy dzię ki
dzia ła niu prze ciw bak te ryj ne mu, czy na dro dze me cha ni -
zmu im mu no mo du lu ją ce go.

Punk tem uchwy tu pro wa dzo nych obec nie ba dań jest
głów ne za bu rze nie od po wie dzial ne za roz wój mu ko wi scy -
do zy: za nik lub upo śle dze nie czyn no ści ge nu CFTR. Nie -
daw no opra co wa no le ki na si la ją ce dzia ła nie CFTR mi mo
je go znacz ne go za bu rze nia. Bez po śred nio wpły wa ją one
na za pew nie nie pra wi dło we go prze bie gu pro ce sów ko -
mór ko wych, w któ rym uczest ni czą uszko dzo ne biał ka.
Trwa ją też pra ce nad bez po śred nim za stę po wa niem ge nu
CFTR przez do star cza nie uszko dzo nym ko mór kom pra wi -
dło wych al le li, ale uzy ska ne do tąd wy ni ki są ogra ni czo ne.

Po stęp w le cze niu zmian płuc nych po wsta ją cych
w prze bie gu mu ko wi scy do zy zna czą co po pra wił ja kość ży -
cia cho rych i od le głe wy ni ki ich le cze nia. Upo śle dze nie
dro żno ści dróg od de cho wych u więk szo ści cho rych z cza -
sem jed nak po stę pu je, pro wa dząc osta tecz nie do nie wy -
dol no ści od de cho wej. W mia rę po stę pu zmian w płu cach
u wie lu cho rych na mu ko wi scy do zę oce nia  się mo żli wość
prze szcze pie nia płu c i wpi suje ich na li stę ocze ku ją cych.
Wy ko na nie te go za bie gu roz wa ża się u cho rych, u któ rych
wyj ścio wa war tość FE V1 jest mniej sza niż 40% war to ści
prze wi dy wa nej, dochodzi do coraz częstszych zaostrzeń
wymagających hospitalizacji, co raz czę ściej jest więc 
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ko niecz ne po da wa nie tle nu i po ja wia się co raz wię cej
drob no ustro jów opor nych na wie le antybio ty ków. Co ro -
ku u nie mal 200 cho rych na mu ko wi scy do zę wy ko nu je
się prze szcze pie nie płu c, a spo dzie wa ne 5-let nie prze ży cie
wy no si oko ło 60%. W tej gru pie cho rych wy ko ny wa no
też jed no cze sne prze szcze pie nie płu c i ser ca, je śli prze bieg
mu ko wi scy do zy był cię żki i współ ist nia ło za awan so wa ne
ser ce płuc ne.

Cho ro ba trzust ki
Nie mal u wszyst kich cho rych na mu ko wi scy do zę po ja wia ją
się pew ne go stop nia zmia ny w trzu st ce, któ re z cza sem po -
stę pu ją. Upo śle dze nie dro żno ści prze wo dów trzust ko wych
przez nad mier ną ilość wy dzie li ny ha mu je nie tyl ko wy dzie -
la nie en zy mów trzust ko wych, ale rów nież ob fi tu ją ce go
w dwu wę gla ny pły nu nie zbęd ne go w ce lu za pew nie nia
opty mal ne go dzia ła nia en zy mów trzust ko wych. Czyn ność
trzust ki, wy star cza ją ca w po cząt ko wym okre sie ży cia, po -
wo li się po gar sza, co po wo du je nie pra wi dło we tra wie nie
z uwa gi na po wol ne sa mo tra wie nie trzust ki. Ci cho rzy ob -
cią że ni są rów nież więk szym ry zy kiem wy stę po wa nia epi -
zo dów za pa le nia trzust ki.

Za bu rze nia CFTR zwy kle są na ty le po wa żne, że już
w okre sie no wo rod ko wym lub wcze snym dzie ciń stwie mo -
żna roz po znać upo śle dze nie czyn no ści trzust ki. Nie roz po -
zna nie tych zmian mo że spo wo do wać nie pra wi dło we
wchła nia nie z je lit bia łek oraz tłusz czów i osta tecz nie nie -
do ży wie nie. Ob ja wa mi są stol ce opi sy wa ne ja ko czę ste,
tłusz czo we i cuch ną ce, a ta kże na pię cie i wzdę cie brzu cha
oraz skur cze. Z uwa gi na złe wchła nia nie je li to we u cho -
rych czę sto ob ser wu je się nie do bo ry roz pusz czal nych
w tłusz czach wi ta min A, D, E i K. Nie któ rzy su ge ru ją wy -
stę po wa nie w prze bie gu mu ko wi scy do zy ści słej za le żno ści
mię dzy sta nem odży wie nia a za cho wa niem czyn no ści płuc.
Ru ty no we uzu peł nia nie en zy mów trzust ko wych przed po -
sił kiem uła twia tra wie nie i wchła nia nie je li to we bia łek
i tłusz czów. Cho rzy na mu ko wi scy do zę nie mal po wszech -
nie wy ma ga ją w dzie ciń stwie uzu peł nie nia za po trze bo -
wania ka lo rycz ne go za po mo cą odży wek, mie sza nek
bo ga tych w biał ko, a na wet ży wie nia przez prze to kę żo -
łąd ko wą w ce lu za pew nie nia pra widło we go wzro stu. Ru -
ty no wa opie ka nad cho ry mi na mu ko wi scy do zę wy ma ga
sta ran nej ob ser wa cji wzro stu w mia rę upły wu cza su, a jej
ce lem jest uzy ska nie pra wi dło we go, od po wied nie go dla
wie ku wskaź ni ka ma sy cia ła.

Cho rzy na mu ko wi scy do zę są rów nież ob cią że ni
zwięk szo nym ry zy kiem uszko dze nia czyn no ści we wnątrz -
wy dziel ni czej trzust ki. Po stę pu ją ce stward nie nie i zniszcze -
nie wysp Lan ger han sa osta tecz nie pro wa dzi do roz wo ju
cu krzy cy w prze bie gu mu ko wi scy do zy (ci stic fi bro sis -re la -
ted dia be tes, CFRD). Wy stę pu je ona u oko ło 8% dzie ci
w wie ku szkol nym i nie mal 30% do ro słych w czwar tej 
de ka dzie ży cia. Utrzy ma nie pra wi dło wej gli ke mii mo że
być w tej gru pie cho rych utrud nio ne, zwłasz cza pod czas
za ostrze nia ob ja wów płuc nych, ale rzad ko do cho dzi
do kwa si cy ke to no wej.

Cho ro by je lit
Nie mo żność lub za bu rze nie trans por tu chlor ków w prze -
bie gu mu ko wi scy do zy czę sto jest przy czy ną upo śle dze nia
dro żno ści je lit z po wo du zagęszczania treści je li to we j.
U no wo rod ków ob ja wia się to zwy kle nie dro żno ścią
smółkową. Dzie ci nie od da ją stol ca w cią gu pierw szych
kil ku dni po uro dze niu i mo gą u nich wy stę po wać ob ja wy
ostrej nie dro żno ści je lit, a na wet prze dziu ra wie nia trze wi.
Za cho waw cze le cze nie nie dro żno ści smółkowej po le ga
na in ten syw nym opró żnia niu dol ne go i gór ne go od cin ka
je li ta. Od bar cze nie je li ta wy ma ga czę sto in ter wen cji chi -
rur gicz nej, w trak cie któ rej ręcz nie wy ci ska się sto lec i usu -
wa zmie nio ne mar twi czo je li to.

Nie dro żność spo wo do wa na za gęsz cze niem tre ści je li to -
wej zda rza się nie tyl ko w okre sie no wo rod ko wym. Płyn -
ne stol ce sta ją się nie kie dy twar de, gro ma dzą w koń co wym
od cin ku je li ta cien kie go i two rzą prze szko dę w oko li cy za -
staw ki kręt ni czo -kąt ni czej. Po wo du je to czę sto tzw. ze spół
nie dro żno ści dy stal ne go od cin ka je li ta cien kie go (di stal
inte stial ob struc tion syn dro me, DIOS). Po stę po wa nie po -
le ga na sto so wa niu środ ków zmięk cza ją cych sto lec, osmo -
tycz nych le ków prze czysz cza ją cych oraz wy ko ny wa niu
osmo tycz nych wle wek do od byt ni czych. Nie kie dy ko niecz -
ne jest wy ko na nie ope ra cji i ręcz ne wy ci śnię cie smół ki,
choć zda rza się to rzad ko.

Rzad ko w prze bie gu mu ko wi scy do zy wy stę pu je wy pa -
da nie od byt ni cy, zwy kle spo wo do wa ne współ ist nie niem
cho ro by je li ta oraz osła bie niem mię śni dna mied ni cy z po -
wo du nie do ży wie nia. Wy pa da nie zwy kle mo żna od pro -
wa dzić ręcz nie. Na wro tom za po bie ga prze strze ga nie die ty
wa run ku ją cej ła twe wy pró żnie nia oraz zwal cza ją cej nie -
do ży wie nie. Wy pa da nie od byt ni cy u dziec ka po za tym
zdro we go jest wska za niem do ozna cze nia stę że nia chlor -
ków w po cie w ce lu oce ny w kie run ku nie roz po zna nej
mu ko wi scy do zy.

Cho ro by wą tro by
Żółć wy dzie la na przez cho rych na mu ko wi scy do zę czę -
sto jest za gęsz czo na z po wo du za bu rze nia czyn no ści
CFTR w szczy to wej czę ści bło ny na błon ka dróg żół cio -
wych. Cię żkość prze bie gu cho ro by wa ha się od utrud -
nie nia w wy dzie la niu żół ci do jaw nej cho ro by
pę che rzy ka żół cio we go, nie kie dy ze współ ist nie niem
złogów. Z hi sto lo gicz ne go punk tu wi dze nia obec ność
zło gów w dro gach żół cio wych pro wa dzi zwy kle do roz -
ple mu prze wo dów żół cio wych we wro tach wą tro by i to -
wa rzy szą ce go mu stward nie nia. U nie mal jed nej trze ciej
cho rych do cho dzi osta tecz nie do za bu rze nia czyn no ści
wą tro by. U nie wiel kie go od set ka tych cho rych roz wi ja
się cza sem ob ja wo wa mar skość wą tro by, któ rej zwy kle
to wa rzy szy po więk sze nie wą tro by i śle dzio ny, nad ci śnie -
nie wrot ne, wy jąt ko wo zaś ewi dent na nie wy dol ność
wątro by wy ma ga ją ca prze szcze pie nia na rzą du. W nie któ -
rych ośrod kach trans plan ta cyj nych prze szcze pia się nie -
kie dy jed no cze śnie wą tro bę i trzust kę bądź wą tro bę
i je li to.
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Cho ro by gór nych dróg od de cho wych
Cho ciaż na zdję ciach ra dio lo gicz nych u więk szo ści cho -
rych na mu ko wi scy do zę wi dać za cie nio wa nie za tok
szczęko wo -twa rzo wych, u wie lu z nich te ob ja wy nie wy -
stę pu ją. U nie któ rych zda rza ją się epi zo dy ostre go za pa le -
nia za tok z ich tkli wo ścią, bó lem gło wy z po wo du
wzmo żo ne go ci śnie nia, obrzę kiem twarzy oraz wy dzie li ną
na tyl nej ścia nie gar dła. Za na si le nie cho ro by za tok od po -
wia da ją bak te rie ho do wa ne w po sie wach wy dzie li ny
z płuc cho re go. Wy bór an ty bio ty ku u cho rych wy ka zu ją -
cych ob ja wy po wi nien się opie rać na wy ni kach po sie wów
świe żej plwo ci ny lub wy ma zu po bra ne go głę bo ko z gar -
dła. Le cze nie mu si trwać od po wied nio dłu go, czę sto po -
nad 2 ty go dnie, aby umo żli wić wła ści we prze ni ka nie
le ków do jam za tok.

U cho rych na mu ko wi scy do zę po li py w no sie wy stę pu -
ją czę ściej niż w po pu la cji ogól nej. Ru ty no we sto so wa nie
ste ro idów do no sa mo że po wstrzy mać wzrost nie któ rych
z nich. Nie wie lu cho rych wy ma ga in ter wen cji chi rur gicz -
nej z po wo du wy stę po wa nia ob ja wów. Po le ga ona na usu -
nię ciu po li pów upo śle dza ją cych dro żność no sa, choć
trze ba przy znać, że czę stość na wro tów po li pów jest du ża.
Wy stę po wa nie po li pów no sa u po za tym zdro we go dziec -
ka jest wska za niem do ozna cze nia stę że nia chlor ków
w po cie.

Za gad nie nia zwią za ne z płod no ścią
U nie mal wszyst kich chłop ców cho rych na mu ko wi scy do -
zę w chwi li uro dze nia nie wy stę pu ją na sie nio wo dy. Nawet
nie wiel kie upo śle dze nie czyn no ści CFTR – praw do po dob -
nie na wet w obec no ści po je dyn cze go al le lu – mo że od po -
wia dać za tę czę stą przy czy nę mę skiej nie płod no ści.
U cho rych płci mę skiej, u któ rych nie roz po zna no
ostatecz nie mu ko wi scy do zy, przy dat ne jest po szu ki wa nie
na sie nio wo dów pod czas ba da nia ul tra so no gra ficz ne go na -
rzą dów mosz ny. W le cze niu nie płod no ści wy ko rzy stu je się
tech ni ki po le ga ją ce na aspi ra cji z ją der eja ku la tu za wie ra -
ją ce go ży we plem ni ki.

Nie któ re ko bie ty cho re na mu ko wi scy do zę mo gą mieć
trud no ści z zaj ściem w cią żę z po wo du za czo po wa nia ślu -
zem szyj ki ma ci cy. Cho rym na mu ko wi scy do zę pra gną -
cym zajść w cią żę trze ba uświa do mić, że mo że ona
nie ko rzyst nie wpły nąć na stan płuc i odży wie nie mat ki.
U cię żar nych cho rych na mu ko wi scy do zę stwier dzo no sil -
ną, od wrot nie pro por cjo nal ną, za le żność mię dzy wyj ścio -
wą czyn no ścią płuc a czę sto ścią wy stę po wa nia po wi kłań.

Wszyst kim cho rym w wie ku roz rod czym, a ta kże człon -
kom ich ro dzin, na le ży stwo rzyć szan sę na otrzy ma nie 
po ra dy ge ne tycz nej.

Ro ko wa nie
Gdy w la tach 30. i 40. ubie głe go stu le cia Fan co ni, An der -
sen i Far ber wstęp nie opi sy wa li mu ko wi scy do zę ja ko jed -
nost kę kli nicz ną, spo dzie wa ne prze ży cie nie wy kra cza ło
po za pierw szy rok po uro dze niu. Obec nie mu ko wi scy do -
za po wo du je du żą cho ro bo wość i wcze sną umie ral ność,

ale per spek ty wy cho rych, u któ rych ją roz po zna no, z cza -
sem sta le się po pra wia ją. Da ne z re je strów CF Fo un da tion
wy ka zu ją, że me dia na prze wi dy wa ne go cza su prze ży cia,
któ ra w 1985 r. wy nio sła za le d wie 25 lat, w 2006 r. osią -
gnę ła nie mal 37 lat.

Po nie waż prze ży cie cho rych na dal się po pra wia, opie ku -
no wie po win ni znać prze mia ny na stę pu ją ce w ży ciu cho -
rych, ja kie do ko na ły się od cza sów wcze snej cho ro bo wo ści
i umie ral no ści. Mo żna się spo dzie wać, że nie mow lę, u któ -
re go dzię ki no wo rod ko wym ba da niom prze sie wo wym zo -
sta nie usta lo ne roz po zna nie mu ko wi scy do zy, do ży je
do ro sło ści. Dzie ci cho ru ją ce na mu ko wi scy do zę na ogół
po dej mu ją ty po wą dla swe go wie ku ak tyw ność, m.in.
upra wia ją spor ty i osią ga ją upra gnio ny po ziom wy kształ ce -
nia. Na przy kład da ne z ak tu al nych re je strów mu ko wi scy -
do zy w Sta nach Zjed no czo nych wska zu ją, że 90% cho rych
koń czy szko łę śred nią, a po nad 60% w wie ku po wy żej 18
lat stu diu je.

Po pra wa ro ko wa nia u cho rych na mu ko wi scy do zę stała
się mo żli wa w du żym stop niu dzię ki aser tyw ne mu wie lo -
spe cja li stycz ne mu po stę po wa niu z cho ry mi, or ga ni zo wa -
ne mu i wpro wa dza ne mu przez ośrod ki akre dy to wa ne
przez CF Fo un da tion. Wy ni ki le cze nia cho rych ru ty no wo
ob ser wo wa nych w tych ośrod kach są lep sze niż uzy ski wa -
ne wśród cho rych pro wa dzo nych przez in ne pla ców ki.
Stra te gie tych ośrod ków, przy czy nia ją ce się do osią ga nia
lep szych wy ni ków, po le ga ją na wcze snym roz po zna wa niu
cho ro by, ak tyw nym wy ko rzy sty wa niu me tod oczysz cza -
nia dróg od de cho wych oraz an ty bio ty ków, sta ran nym śle -
dze niu pa ra me trów wzro stu dziec ka, sys te ma tycz nej
oce nie współ ist nie ją cych cho rób oraz dzie le niu się spo -
strze że nia mi do ty czą cy mi re zul ta tów. Trwa ją ba da nia
innych czyn ni ków mo gą cych wpły wać na ro ko wa nie
u cho rych na mu ko wi scy do zę, ta kich jak stres spo łecz no -
-eko no micz ny, czyn ni ki śro do wi sko we oraz ro la ge nów
mo dy fi ku ją cych.

Uzy ska nie opty mal nych wy ni ków le cze nia wy ma ga
oto cze nia opie ką cho rych na mu ko wi scy do zę oraz ich ro -
dzin. Prze pro wa dze nie peł nych ćwi czeń od de cho wych
mo że za jąć od pół go dzi ny do go dzi ny i czę sto wy ko nu -
je się je dwa lub trzy ra zy na do bę. Przyj mo wa nie en zy -
mów trzust ko wych w trak cie po sił ków nie po trzeb nie
przy cią ga uwa gę nie któ rych dzie ci. Czę ste wi zy ty u le ka -
rza i po by ty w szpi ta lu za bu rza ją na ukę w szko le i udział
w ży ciu ro dzin nym. Pro ble my zwią za ne z ubez pie cze niem
i wy dat ki na le ki oraz sprzęt me dycz ny nie ko rzyst nie
wpły wa ją na bu dżet ro dzi ny. Po mo cy udzie la ją czę sto
miej sco we ośrod ki mu ko wi scy do zy i or ga ni za cje pań -
stwo we, ta kie jak CF Fo un da tion, uła twia ją ce ra dze nie
so bie ze zło żo ny mi pro ble ma mi fi nan so wy mi i spo łecz -
ny mi.

Po za czę sty mi wi zy ta mi w ośrod kach CF cho rzy na mu -
ko wi scy do zę wy ma ga ją sta łych kon tak tów z pe dia trą lub
le ka rzem ro dzin nym. Za sad ni czym pro ble mem zdro wot -
nym dziec ka jest mu ko wi scy do za, ale jest ono też po dat -
ne na in ne scho rze nia i urazy, ty po we dla wszystkich
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ko niecz ne po da wa nie tle nu i po ja wia się co raz wię cej
drob no ustro jów opor nych na wie le antybio ty ków. Co ro -
ku u nie mal 200 cho rych na mu ko wi scy do zę wy ko nu je
się prze szcze pie nie płu c, a spo dzie wa ne 5-let nie prze ży cie
wy no si oko ło 60%. W tej gru pie cho rych wy ko ny wa no
też jed no cze sne prze szcze pie nie płu c i ser ca, je śli prze bieg
mu ko wi scy do zy był cię żki i współ ist nia ło za awan so wa ne
ser ce płuc ne.

Cho ro ba trzust ki
Nie mal u wszyst kich cho rych na mu ko wi scy do zę po ja wia ją
się pew ne go stop nia zmia ny w trzu st ce, któ re z cza sem po -
stę pu ją. Upo śle dze nie dro żno ści prze wo dów trzust ko wych
przez nad mier ną ilość wy dzie li ny ha mu je nie tyl ko wy dzie -
la nie en zy mów trzust ko wych, ale rów nież ob fi tu ją ce go
w dwu wę gla ny pły nu nie zbęd ne go w ce lu za pew nie nia
opty mal ne go dzia ła nia en zy mów trzust ko wych. Czyn ność
trzust ki, wy star cza ją ca w po cząt ko wym okre sie ży cia, po -
wo li się po gar sza, co po wo du je nie pra wi dło we tra wie nie
z uwa gi na po wol ne sa mo tra wie nie trzust ki. Ci cho rzy ob -
cią że ni są rów nież więk szym ry zy kiem wy stę po wa nia epi -
zo dów za pa le nia trzust ki.

Za bu rze nia CFTR zwy kle są na ty le po wa żne, że już
w okre sie no wo rod ko wym lub wcze snym dzie ciń stwie mo -
żna roz po znać upo śle dze nie czyn no ści trzust ki. Nie roz po -
zna nie tych zmian mo że spo wo do wać nie pra wi dło we
wchła nia nie z je lit bia łek oraz tłusz czów i osta tecz nie nie -
do ży wie nie. Ob ja wa mi są stol ce opi sy wa ne ja ko czę ste,
tłusz czo we i cuch ną ce, a ta kże na pię cie i wzdę cie brzu cha
oraz skur cze. Z uwa gi na złe wchła nia nie je li to we u cho -
rych czę sto ob ser wu je się nie do bo ry roz pusz czal nych
w tłusz czach wi ta min A, D, E i K. Nie któ rzy su ge ru ją wy -
stę po wa nie w prze bie gu mu ko wi scy do zy ści słej za le żno ści
mię dzy sta nem odży wie nia a za cho wa niem czyn no ści płuc.
Ru ty no we uzu peł nia nie en zy mów trzust ko wych przed po -
sił kiem uła twia tra wie nie i wchła nia nie je li to we bia łek
i tłusz czów. Cho rzy na mu ko wi scy do zę nie mal po wszech -
nie wy ma ga ją w dzie ciń stwie uzu peł nie nia za po trze bo -
wania ka lo rycz ne go za po mo cą odży wek, mie sza nek
bo ga tych w biał ko, a na wet ży wie nia przez prze to kę żo -
łąd ko wą w ce lu za pew nie nia pra widło we go wzro stu. Ru -
ty no wa opie ka nad cho ry mi na mu ko wi scy do zę wy ma ga
sta ran nej ob ser wa cji wzro stu w mia rę upły wu cza su, a jej
ce lem jest uzy ska nie pra wi dło we go, od po wied nie go dla
wie ku wskaź ni ka ma sy cia ła.

Cho rzy na mu ko wi scy do zę są rów nież ob cią że ni
zwięk szo nym ry zy kiem uszko dze nia czyn no ści we wnątrz -
wy dziel ni czej trzust ki. Po stę pu ją ce stward nie nie i zniszcze -
nie wysp Lan ger han sa osta tecz nie pro wa dzi do roz wo ju
cu krzy cy w prze bie gu mu ko wi scy do zy (ci stic fi bro sis -re la -
ted dia be tes, CFRD). Wy stę pu je ona u oko ło 8% dzie ci
w wie ku szkol nym i nie mal 30% do ro słych w czwar tej 
de ka dzie ży cia. Utrzy ma nie pra wi dło wej gli ke mii mo że
być w tej gru pie cho rych utrud nio ne, zwłasz cza pod czas
za ostrze nia ob ja wów płuc nych, ale rzad ko do cho dzi
do kwa si cy ke to no wej.

Cho ro by je lit
Nie mo żność lub za bu rze nie trans por tu chlor ków w prze -
bie gu mu ko wi scy do zy czę sto jest przy czy ną upo śle dze nia
dro żno ści je lit z po wo du zagęszczania treści je li to we j.
U no wo rod ków ob ja wia się to zwy kle nie dro żno ścią
smółkową. Dzie ci nie od da ją stol ca w cią gu pierw szych
kil ku dni po uro dze niu i mo gą u nich wy stę po wać ob ja wy
ostrej nie dro żno ści je lit, a na wet prze dziu ra wie nia trze wi.
Za cho waw cze le cze nie nie dro żno ści smółkowej po le ga
na in ten syw nym opró żnia niu dol ne go i gór ne go od cin ka
je li ta. Od bar cze nie je li ta wy ma ga czę sto in ter wen cji chi -
rur gicz nej, w trak cie któ rej ręcz nie wy ci ska się sto lec i usu -
wa zmie nio ne mar twi czo je li to.

Nie dro żność spo wo do wa na za gęsz cze niem tre ści je li to -
wej zda rza się nie tyl ko w okre sie no wo rod ko wym. Płyn -
ne stol ce sta ją się nie kie dy twar de, gro ma dzą w koń co wym
od cin ku je li ta cien kie go i two rzą prze szko dę w oko li cy za -
staw ki kręt ni czo -kąt ni czej. Po wo du je to czę sto tzw. ze spół
nie dro żno ści dy stal ne go od cin ka je li ta cien kie go (di stal
inte stial ob struc tion syn dro me, DIOS). Po stę po wa nie po -
le ga na sto so wa niu środ ków zmięk cza ją cych sto lec, osmo -
tycz nych le ków prze czysz cza ją cych oraz wy ko ny wa niu
osmo tycz nych wle wek do od byt ni czych. Nie kie dy ko niecz -
ne jest wy ko na nie ope ra cji i ręcz ne wy ci śnię cie smół ki,
choć zda rza się to rzad ko.

Rzad ko w prze bie gu mu ko wi scy do zy wy stę pu je wy pa -
da nie od byt ni cy, zwy kle spo wo do wa ne współ ist nie niem
cho ro by je li ta oraz osła bie niem mię śni dna mied ni cy z po -
wo du nie do ży wie nia. Wy pa da nie zwy kle mo żna od pro -
wa dzić ręcz nie. Na wro tom za po bie ga prze strze ga nie die ty
wa run ku ją cej ła twe wy pró żnie nia oraz zwal cza ją cej nie -
do ży wie nie. Wy pa da nie od byt ni cy u dziec ka po za tym
zdro we go jest wska za niem do ozna cze nia stę że nia chlor -
ków w po cie w ce lu oce ny w kie run ku nie roz po zna nej
mu ko wi scy do zy.

Cho ro by wą tro by
Żółć wy dzie la na przez cho rych na mu ko wi scy do zę czę -
sto jest za gęsz czo na z po wo du za bu rze nia czyn no ści
CFTR w szczy to wej czę ści bło ny na błon ka dróg żół cio -
wych. Cię żkość prze bie gu cho ro by wa ha się od utrud -
nie nia w wy dzie la niu żół ci do jaw nej cho ro by
pę che rzy ka żół cio we go, nie kie dy ze współ ist nie niem
złogów. Z hi sto lo gicz ne go punk tu wi dze nia obec ność
zło gów w dro gach żół cio wych pro wa dzi zwy kle do roz -
ple mu prze wo dów żół cio wych we wro tach wą tro by i to -
wa rzy szą ce go mu stward nie nia. U nie mal jed nej trze ciej
cho rych do cho dzi osta tecz nie do za bu rze nia czyn no ści
wą tro by. U nie wiel kie go od set ka tych cho rych roz wi ja
się cza sem ob ja wo wa mar skość wą tro by, któ rej zwy kle
to wa rzy szy po więk sze nie wą tro by i śle dzio ny, nad ci śnie -
nie wrot ne, wy jąt ko wo zaś ewi dent na nie wy dol ność
wątro by wy ma ga ją ca prze szcze pie nia na rzą du. W nie któ -
rych ośrod kach trans plan ta cyj nych prze szcze pia się nie -
kie dy jed no cze śnie wą tro bę i trzust kę bądź wą tro bę
i je li to.
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Cho ro by gór nych dróg od de cho wych
Cho ciaż na zdję ciach ra dio lo gicz nych u więk szo ści cho -
rych na mu ko wi scy do zę wi dać za cie nio wa nie za tok
szczęko wo -twa rzo wych, u wie lu z nich te ob ja wy nie wy -
stę pu ją. U nie któ rych zda rza ją się epi zo dy ostre go za pa le -
nia za tok z ich tkli wo ścią, bó lem gło wy z po wo du
wzmo żo ne go ci śnie nia, obrzę kiem twarzy oraz wy dzie li ną
na tyl nej ścia nie gar dła. Za na si le nie cho ro by za tok od po -
wia da ją bak te rie ho do wa ne w po sie wach wy dzie li ny
z płuc cho re go. Wy bór an ty bio ty ku u cho rych wy ka zu ją -
cych ob ja wy po wi nien się opie rać na wy ni kach po sie wów
świe żej plwo ci ny lub wy ma zu po bra ne go głę bo ko z gar -
dła. Le cze nie mu si trwać od po wied nio dłu go, czę sto po -
nad 2 ty go dnie, aby umo żli wić wła ści we prze ni ka nie
le ków do jam za tok.

U cho rych na mu ko wi scy do zę po li py w no sie wy stę pu -
ją czę ściej niż w po pu la cji ogól nej. Ru ty no we sto so wa nie
ste ro idów do no sa mo że po wstrzy mać wzrost nie któ rych
z nich. Nie wie lu cho rych wy ma ga in ter wen cji chi rur gicz -
nej z po wo du wy stę po wa nia ob ja wów. Po le ga ona na usu -
nię ciu po li pów upo śle dza ją cych dro żność no sa, choć
trze ba przy znać, że czę stość na wro tów po li pów jest du ża.
Wy stę po wa nie po li pów no sa u po za tym zdro we go dziec -
ka jest wska za niem do ozna cze nia stę że nia chlor ków
w po cie.

Za gad nie nia zwią za ne z płod no ścią
U nie mal wszyst kich chłop ców cho rych na mu ko wi scy do -
zę w chwi li uro dze nia nie wy stę pu ją na sie nio wo dy. Nawet
nie wiel kie upo śle dze nie czyn no ści CFTR – praw do po dob -
nie na wet w obec no ści po je dyn cze go al le lu – mo że od po -
wia dać za tę czę stą przy czy nę mę skiej nie płod no ści.
U cho rych płci mę skiej, u któ rych nie roz po zna no
ostatecz nie mu ko wi scy do zy, przy dat ne jest po szu ki wa nie
na sie nio wo dów pod czas ba da nia ul tra so no gra ficz ne go na -
rzą dów mosz ny. W le cze niu nie płod no ści wy ko rzy stu je się
tech ni ki po le ga ją ce na aspi ra cji z ją der eja ku la tu za wie ra -
ją ce go ży we plem ni ki.

Nie któ re ko bie ty cho re na mu ko wi scy do zę mo gą mieć
trud no ści z zaj ściem w cią żę z po wo du za czo po wa nia ślu -
zem szyj ki ma ci cy. Cho rym na mu ko wi scy do zę pra gną -
cym zajść w cią żę trze ba uświa do mić, że mo że ona
nie ko rzyst nie wpły nąć na stan płuc i odży wie nie mat ki.
U cię żar nych cho rych na mu ko wi scy do zę stwier dzo no sil -
ną, od wrot nie pro por cjo nal ną, za le żność mię dzy wyj ścio -
wą czyn no ścią płuc a czę sto ścią wy stę po wa nia po wi kłań.

Wszyst kim cho rym w wie ku roz rod czym, a ta kże człon -
kom ich ro dzin, na le ży stwo rzyć szan sę na otrzy ma nie 
po ra dy ge ne tycz nej.

Ro ko wa nie
Gdy w la tach 30. i 40. ubie głe go stu le cia Fan co ni, An der -
sen i Far ber wstęp nie opi sy wa li mu ko wi scy do zę ja ko jed -
nost kę kli nicz ną, spo dzie wa ne prze ży cie nie wy kra cza ło
po za pierw szy rok po uro dze niu. Obec nie mu ko wi scy do -
za po wo du je du żą cho ro bo wość i wcze sną umie ral ność,

ale per spek ty wy cho rych, u któ rych ją roz po zna no, z cza -
sem sta le się po pra wia ją. Da ne z re je strów CF Fo un da tion
wy ka zu ją, że me dia na prze wi dy wa ne go cza su prze ży cia,
któ ra w 1985 r. wy nio sła za le d wie 25 lat, w 2006 r. osią -
gnę ła nie mal 37 lat.

Po nie waż prze ży cie cho rych na dal się po pra wia, opie ku -
no wie po win ni znać prze mia ny na stę pu ją ce w ży ciu cho -
rych, ja kie do ko na ły się od cza sów wcze snej cho ro bo wo ści
i umie ral no ści. Mo żna się spo dzie wać, że nie mow lę, u któ -
re go dzię ki no wo rod ko wym ba da niom prze sie wo wym zo -
sta nie usta lo ne roz po zna nie mu ko wi scy do zy, do ży je
do ro sło ści. Dzie ci cho ru ją ce na mu ko wi scy do zę na ogół
po dej mu ją ty po wą dla swe go wie ku ak tyw ność, m.in.
upra wia ją spor ty i osią ga ją upra gnio ny po ziom wy kształ ce -
nia. Na przy kład da ne z ak tu al nych re je strów mu ko wi scy -
do zy w Sta nach Zjed no czo nych wska zu ją, że 90% cho rych
koń czy szko łę śred nią, a po nad 60% w wie ku po wy żej 18
lat stu diu je.

Po pra wa ro ko wa nia u cho rych na mu ko wi scy do zę stała
się mo żli wa w du żym stop niu dzię ki aser tyw ne mu wie lo -
spe cja li stycz ne mu po stę po wa niu z cho ry mi, or ga ni zo wa -
ne mu i wpro wa dza ne mu przez ośrod ki akre dy to wa ne
przez CF Fo un da tion. Wy ni ki le cze nia cho rych ru ty no wo
ob ser wo wa nych w tych ośrod kach są lep sze niż uzy ski wa -
ne wśród cho rych pro wa dzo nych przez in ne pla ców ki.
Stra te gie tych ośrod ków, przy czy nia ją ce się do osią ga nia
lep szych wy ni ków, po le ga ją na wcze snym roz po zna wa niu
cho ro by, ak tyw nym wy ko rzy sty wa niu me tod oczysz cza -
nia dróg od de cho wych oraz an ty bio ty ków, sta ran nym śle -
dze niu pa ra me trów wzro stu dziec ka, sys te ma tycz nej
oce nie współ ist nie ją cych cho rób oraz dzie le niu się spo -
strze że nia mi do ty czą cy mi re zul ta tów. Trwa ją ba da nia
innych czyn ni ków mo gą cych wpły wać na ro ko wa nie
u cho rych na mu ko wi scy do zę, ta kich jak stres spo łecz no -
-eko no micz ny, czyn ni ki śro do wi sko we oraz ro la ge nów
mo dy fi ku ją cych.

Uzy ska nie opty mal nych wy ni ków le cze nia wy ma ga
oto cze nia opie ką cho rych na mu ko wi scy do zę oraz ich ro -
dzin. Prze pro wa dze nie peł nych ćwi czeń od de cho wych
mo że za jąć od pół go dzi ny do go dzi ny i czę sto wy ko nu -
je się je dwa lub trzy ra zy na do bę. Przyj mo wa nie en zy -
mów trzust ko wych w trak cie po sił ków nie po trzeb nie
przy cią ga uwa gę nie któ rych dzie ci. Czę ste wi zy ty u le ka -
rza i po by ty w szpi ta lu za bu rza ją na ukę w szko le i udział
w ży ciu ro dzin nym. Pro ble my zwią za ne z ubez pie cze niem
i wy dat ki na le ki oraz sprzęt me dycz ny nie ko rzyst nie
wpły wa ją na bu dżet ro dzi ny. Po mo cy udzie la ją czę sto
miej sco we ośrod ki mu ko wi scy do zy i or ga ni za cje pań -
stwo we, ta kie jak CF Fo un da tion, uła twia ją ce ra dze nie
so bie ze zło żo ny mi pro ble ma mi fi nan so wy mi i spo łecz -
ny mi.

Po za czę sty mi wi zy ta mi w ośrod kach CF cho rzy na mu -
ko wi scy do zę wy ma ga ją sta łych kon tak tów z pe dia trą lub
le ka rzem ro dzin nym. Za sad ni czym pro ble mem zdro wot -
nym dziec ka jest mu ko wi scy do za, ale jest ono też po dat -
ne na in ne scho rze nia i urazy, ty po we dla wszystkich
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dzie ci. Opie ku no wie po win ni za chę cać cho re dzie ci i ro -
dzi ców do prze strze ga nia usta lo nych sche ma tów oce ny
dziec ka oraz wy tycz nych. Wszyst kie dzie ci cho re na mu -
ko wi scy do zę wy ma ga ją ru ty no wej im mu ni za cji wie ku
dzie cię ce go, zgod nie z opu bli ko wa ny mi wy tycz ny mi,
w tym co rocz nych szcze pień prze ciw gry pie. Wa żne, aby
le karz ro dzin ny ja ko pierw szy stwier dzał wcze sne za -
ostrze nie zmian płuc nych w prze bie gu mu ko wi scy do zy
lub ob ja wów nie do ży wie nia, co umo żli wia wcze sne i sku -
tecz niej sze in ter we nio wa nie. Wszyst ko to pod kre śla
koniecz ność wła ści wej wy mia ny in for ma cji mię dzy spe -
cja li sta mi a le ka rza mi ro dzin ny mi, ma ją cy mi za pew nić
cho re mu jak naj lep szą opie kę.

Po nie waż więk szość cho rych na mu ko wi scy do zę osią -
ga do ro słość, trze ba zda wać so bie spra wę z mo żli wo ści
wy stą pie nia do dat ko wych po wi kłań. Z wie kiem prze bieg
mu ko wi scy do zy by wa po wi kła ny oste opo ro zą, bó la mi sta -
wów i ko ści, zwięk szo nym ry zy kiem wy stą pie nia CFRD
oraz po stę pu ją cy mi za bu rze nia mi od dy cha nia i nie do ży -
wie niem. Cho ry mu si po nad to na uczyć się ak tyw nej
posta wy i wziąć od po wie dzial ny udział w samodzielnej
opie ce. Na sto let ni i do ro śli cho rzy na mu ko wi scy do zę
mu szą prze jąć od po wie dzial ność za wła sne le cze nie,
zrozu mieć zło żo ność za gad nień zwią za nych ze zwro tem
kosz tów przez ubez pie czy cie la, kształ cić się i pod no sić
kwa li fi ka cje za wo do we, a ta kże roz wa żać mo żli wość za -
kła da nia wła snej ro dzi ny. W wie lu ośrod kach zor ga ni zo -
wa no od no szą ce się do tych za gad nień pro gra my kli nicz ne
przezna czo ne spe cjal nie dla do ro słych cho rych na mu ko -
wi scy do zę.

Podsumowanie
U cho rych na mu ko wi scy do zę wy stę pu ją po wi kła nia ze
stro ny wie lu ukła dów i na rzą dów, o ró żnym stop niu na si -
le nia, ta kie jak po stę pu ją ce zmia ny w płu cach, zmia ny
w trzu st ce po wo du ją ce nie pra wi dło we wchła nia nie i nie -
do ży wie nie, zmia ny w wą tro bie i dro gach żół cio wych,
a ta kże w gór nych dro gach od de cho wych. Cho ciaż uzy -
sku je się co raz lep sze wy ni ki le cze nia tej gru py cho rych,
ko niecz ne jest uzy ska nie dal szej po pra wy. Wa żną ro lę od -
gry wa zna jo mość przez le ka rzy zło żo nych ge ne tycz nych
uwa run ko wań mu ko wi scy do zy, roz ma itych ob ja wów kli -
nicz nych cho ro by oraz świa do mość ko niecz no ści stop nio -
we go wy ko ny wa nia ba dań dia gno stycz nych, zwłasz cza
w epo ce noworodkowych badań przesiewowych. Wcze -
sne roz po zna nie cho ro by zwięk sza ko rzy ści od no szo ne
dzię ki wcze snej in ter wen cji. Do cza su udo stęp nie nia przy -
dat nych w prak ty ce kli nicz nej me tod le cze nia, dla któ rych
punk tem uchwy tu bę dzie pod sta wo we za bu rze nie ge ne -
tycz ne, po stę po wa nie na le ży do sto sowy wać in dy wi du al -
nie do ob ja wów wy stę pu ją cych u cho re go. Ru ty no wa

opie ka spra wo wa na przez ośrod ki CF po zwa la na wła ści -
we mo ni to ro wa nie cho rych i dba łość o prze strze ga nie
zasad sto so wa nia co raz bar dziej zło żo nych sche ma tów
lecze nia.

Ar ty kuł uka zał się ory gi nal nie w Pe dia trics in Re view, Vol. 30, No. 8, Au gust 2009,
p. 302: Cy stic Fi bro sis, wy da wa nym przez Ame ri can Aca de my of Pe dia trics (AAP).
Pol ska wer sja pu bli ko wa na przez Me di cal Tri bu ne Pol ska. AAP i Me di cal Tri bu ne
Pol ska nie po no szą od po wie dzial no ści za nie ści sło ści lub błę dy w tre ści ar ty ku łu,
w tym wy ni ka ją ce z tłu ma cze nia z an giel skie go na pol ski. Po nad to AAP i Me di cal
Tri bu ne Pol ska nie po pie ra ją sto so wa nia ani nie rę czą (bez po śred nio lub po śred nio)
za ja kość ani sku tecz ność ja kich kol wiek pro duk tów lub usług za war tych w pu bli -
ko wa nych ma te ria łach re kla mo wych. Re kla mo daw ca nie ma wpły wu na treść 
pu bli ko wa ne go ar ty ku łu.
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Podsumowanie
• Mukowiscydoza jest chorobą genetyczną często rozpoznawaną

u dzieci, wywołaną zaburzeniem komórkowego transportu
chlorków z powodu nieprawidłowej czynności białka, 
w którego powstawaniu uczestniczy gen CFTR.

• Mukowiscydoza może poważnie zakłócać czynność wielu
układów i narządów, przyczyniając się do przewlekłych zakażeń
zatok i płuc, zaburzeń wzrostu, rozwoju chorób wątroby oraz
cukrzycy.

• Dodatnie wyniki noworodkowych badań przesiewowych
wyłaniają dzieci obciążone ryzykiem rozpoznania
mukowiscydozy i zawsze nakazują wykonanie dodatkowych
badań, takich jak oznaczenie stężenia chlorków w pocie 
lub testy genetyczne.

• Główne metody leczenia chorych na mukowiscydozę polegają
na ułatwianiu oczyszczenia dróg oddechowych ze śluzu,
zahamowaniu wzrostu bakterii oraz poprawie stanu
odżywienia.

• Rokowanie u osób, które urodziły się chore na mukowiscydozę,
staje się z czasem coraz lepsze dzięki skoordynowanemu
wczesnemu i agresywnemu leczeniu ukierunkowanemu 
przeciw powszechnie występującym powikłaniom.
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Cele: Po przeczytaniu tego artykułu czytelnik powinien umieć:
1. Podać kliniczną definicję niewydolności oddechowej.
2. Wymienić kliniczne przyczyny niewydolności oddechowej.
3. Dokonać przeglądu mechanizmów patofizjologicznych będących przyczyną

niewydolności oddechowej.
4. Opisać objawy przedmiotowe i laboratoryjne wyniki w niewydolności oddechowej.
5. Omówić różne metody postępowania w niewydolności oddechowej.

Definicje
Jako ostrą niewydolność oddechową opisuje się każde zaburzenie utlenowania krwi lub
wentylacji, w przypadku którego ciśnienie parcjalne tlenu we krwi tętniczej spada poni-
żej 60 mm Hg (ostra hipoksemia), ciśnienie parcjalne dwutlenku węgla zwiększa się powy-
żej 50 mm Hg (ostra hiperkarbia, hiperkapnia), a pH zmniejsza poniżej 7,35, albo gdy te
objawy występują razem. U chorych na przewlekłą niewydolność oddechową ostrą hiper-
karbię rozpoznaje się na podstawie podwyższenia ciśnienia parcjalnego dwutlenku węgla
o 20 mm Hg w stosunku do wartości wyjściowej. Z czynnościowego punktu widzenia,
niewydolność oddechową definiuje się jako niezdolność układu oddechowego do pokry-
cia zatrzebowania metabolicznego tkanek.

Częstość występowania
Częstość występowania niewydolności oddechowej u dzieci jest odwrotnie proporcjonal-
na do wieku. Dwie trzecie przypadków niewydolności oddechowej u dzieci występuje
w pierwszym roku życia, a aż połowa w okresie noworodkowym.

Z rozwojowego punktu widzenia częstsze występowanie niewydolności oddechowej
w tym wieku ma kilka wytłumaczeń. Po pierwsze, drogi oddechowe są wąskie, a najwę-
ższym punktem jest odcinek podgłośniowy. Tym samym krtań niemowlęcia, mająca
kształt stożka, jest potencjalnym miejscem powstania niedrożności. Po drugie, klatka
piersiowa niemowlęcia jest miękka, żebra są ustawione poziomo, co z punktu widzenia
mechaniki jest niekorzystne w rozprężaniu klatki piersiowej. Po trzecie, przepona u nie-
mowląt szybko się męczy ze względu na jedynie śladowe zapasy energetyczne. Po czwar-
te, niedojrzałość układu nerwowego często powoduje zwolnienie oddechu lub bezdechy.
Poza tym również dolne drogi oddechowe niemowlęcia są wąskie i podatne, dlatego
łatwo dochodzi do powstania ich niedrożności.

Przyczyny
Do rozwoju niewydolności oddechowej może prowadzić wiele ró-
żnych stanów chorobowych (tab. 1). Na podstawie pierwotnego
miejsca powstania zaburzeń można je sklasyfikować jako: choroby
płuc, procesy powodujące mechaniczne upośledzenie wentylacji,
stany prowadzące do wystąpienia zwężenia dróg oddechowych, za-
burzenia ośrodkowej kontroli oddychania oraz przyczyny powo-
dujące brak możliwości pokrycia zwiększonego zapotrzebowania
tkanek na tlen. Dla celów edukacyjnych różne mechanizmy pato-
fizjologiczne, które powodują niewydolność oddechową, można
podzielić na zaburzenia utlenowania krwi (hipoksja) oraz zaburze-
nia wentylacji (hiperkapnia).

W niewydolności oddechowej ciśnienie parcjalne tlenu we krwi
tętniczej zmniejsza się na skutek albo zaburzenia równowagi mię-
dzy wentylacją a perfuzją (czyli dostosowania wielkości wentyla-
cji do perfuzji, występujące najczęściej), albo upośledzenia dyfuzji
tlenu na poziomie przegród pęcherzykowo-włośniczkowych (rzad-
ko). Aby pomóc w zrozumieniu koncepcji dopasowania wielkości
wentylacji do perfuzji oba wskaźniki można porównać do dwóch
kół zębatych pracujących razem. Jeśli jedno z nich obraca się wol-
niej niż drugie, układ zaczyna działać wadliwie (ryc. 1). Opierając się
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Skróty:
AC – oddech wspomagany/kontrolowany
ARDS – zespół ostrej niewydolności oddechowej
BiPAP – wentylacja z dwufazowym ciśnieniem

dodatnim
CPAP – wentylacja z wykorzystaniem stałego

dodatniego ciśnienia w drogach
oddechowych

ECMO – pozaustrojowe przezbłonowe utlenowanie
krwi

GCS – skala zaburzeń przytomności Glasgow
HFV – wentylacja o dużej częstotliwości
LMA – maska krtaniowa
iNO – tlenek azotu podawany wziewnie
RSV – syncytialny wirus oddechowy
SIMV-PS – synchronizowana przerywana wentylacja

wymuszona ze wspomaganiem
ciśnieniowym

VILI – uszkodzenie płuc spowodowane
wentylacją mechaniczną

V/Q – stosunek wentylacji do perfuzji
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