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ВВЕДЕНИЕ 
Муковисцидоз (МВ) или кистозный фиброз 

(Cystic Fibrosis, CF) – хроническое генетиче-
ское заболевание, которое поражает экзо-
секреторные железы, отвечающие за произ-
водство слизи и пота, а также дыхательную, 
пищеварительную и репродуктивную систе-
мы. МВ представляет собой тяжелое заболе-
вание, обусловленное мутациями в гене CFTR 
(Cystic Fibrosis Transmembrane Сonductance 
Regulator), и характеризуется аутосомно-ре-
цессивным типом наследования [1].

Классификация МВ по МКБ-11 (ВОЗ, 2002 г.) 
представлена широким спектром вариаций: 
классический МВ с панкреатической недоста-
точностью; классический МВ с ненарушенной 
функцией поджелудочной железы; атипичный 
МВ; изолированная обструктивная азооспер-
мия; хронический панкреатит; аллергический 
бронхолегочный аспергиллез; диссеминиро-
ванные бронхоэктазы; диффузный панброн-
хиолит; склерозирующий холангит; неона-
тальная гипертрипсиногенемия. Кроме этого, 
выделяют основные клинические формы МВ: 
смешанная (поражение бронхолегочной си-
стемы и желудочно-кишечного тракта (75–
80%)); преимущественно легочная (15–20%); 
преимущественно кишечная (5%) [2].

В редких случаях МВ может проявляться в 
виде дефекта свертывания крови, как следст-
вие нарушения всасывания витамина К у па-
циентов с МВ [3].

МВ особенно распространен среди пред-
ставителей белой расы, североевропейских 
народов, латиноамериканцев и американских 
индейцев [4]. Усредненная частота данного за-
болевания составляет 1 на 2500 живорожден-
ных детей белой расы [1]. Каждый 25 житель 
Европы является носителем пораженного 
гена [5]. Широкое внедрение неонатального 
скрининга данного заболевания в странах Ев-
ропы позволило более точно определить ча-
стоту МВ среди новорожденных. Так, согласно 
данным Southern и соавт., частота МВ в Европе 
составляет 2,9 на 10 000 новорожденных (т. е. 
1:3500) [6]. В США живут 30 тыс. людей с МВ. 
Ежегодно регистрируется около 1 тыс. новых 
случаев заболевания [4].

Проведенное в 2012 году исследование 
Scotet и соавт. свидетельствует о постепенном 
снижении частоты МВ (в период с 1975 года по 
2009 приблизительно на 40%). Это явление свя-

зывают с изменением политики в области здра-
воохранения, внедрением пренатальной диаг-
ностики, выявлением носительства мутаций, 
демографическими факторами (уменьшение 
размеров семей, популяционное смешение, 
снижение эндогамии и инбридинга) и т. д. [1]. 

Ошибка в постановке диагноза оценивается 
в 4% [4]. Выживаемость больных с МВ в США 
в среднем составляет 37 лет для женщин и 40 
лет для мужчин [7]. Отмечено, что мужчины на 
19% имеют более низкий скорректированный 
риск смертности, чем женщины [7]. В Канаде 
средняя выживаемость составляет 47,7 лет [8]. 
По оценкам ученых, средняя выживаемость 
при МВ в ближайшие годы может достичь 50 
лет [9]. 

Однако увеличение продолжительности 
жизни больных с МВ выявило другие пробле-
мы, такие как МВ-ассоциированный сахарный 
диабет и остеопороз. Кроме того, 95–97% 
мужчин с МВ являются стерильными [4, 10]. 
Некоторые исследования также свидетель-
ствуют о том, что и гетерозиготные носители 
мутаций в гене МВ могут иметь отягощенный 
клинический анамнез. При этом обструктив-
ные заболевания легких, бронхиальная астма, 
хронические риносинуситы отмечаются чаще, 
чем в среднем в популяции [11–14].

ПРЕНАТАЛЬНАЯ ДИАГНОСТИКА
В большинстве случаев пренатальная диаг-

ностика МВ, как правило, предлагается семьям, 
уже имеющим детей с этим заболеванием. Что 
касается проспективной пренатальной диаг-
ностики МВ в семьях с неотягощенным анамне-
зом, а также у супружеских пар с установлен-
ным статусом гетерозиготного носительства 
мутаций в гене CFTR, то в мировой литературе 
она представлена преимущественно споради-
ческими случаями [15]. Во всех остальных слу-
чаях пренатальная диагностика МВ основана 
на УЗ детекции гиперэхогенности кишечника 
[16]. И только в отдельных регионах такой под-
ход используется при массовом рутинном пре-
натальном УЗ скрининге [17, 18].

Гиперэхогенный кишечник плода впервые 
был описан Lince и соавт. в 1985 г. как само-
стоятельный эхо-маркер, ассоциируемый с 
неблагоприятным перинатальным прогно-
зом [19]. Он является одним из самых извест-
ных пренатальных эхографических маркеров 
врожденных и наследственных заболеваний, 
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характеризуясь высокой эхогенностью, схожей с эхогенно-
стью костей [20]. 

Повышение эхогенности объясняется аккумуляцией ме-
кония в тонком кишечнике плода в сроке около 16 недель 
гестации. По шкале, предложенной Slotnick и Abuhamad, вы-
деляют четыре степени градации эхогенности кишечника: 
0 – нормальная, 1 – повышенная эхогенность, незначитель-
но уступающая эхогенности костной ткани, 2 – эхогенность, 
равная эхогенности костной ткани, 3 – эхогенность, превы-
шающая эхогенность костей плода [21]. Однако эта шкала не 
нашла широкого применения в клинической практике.

Гиперэхогенный кишечник при рутинном УЗ скрининге 
во ІІ триместре встречается у 0,2–1,8% плодов и в большин-
стве случаев исчезает к 20 неделям гестации [22].

Дальнейшая персистенция картины гиперэхогенного 
кишечника может наблюдаться вплоть до конца третьего 
триместра беременности и, за редким исключением, ассо-
циируется с различными патологическими состояниями. К 
ним относятся хромосомные аномалии (ХА) (аутосомные 
трисомии, преимущественно синдром Дауна, моносомия 
Х, триплоидии), которые обнаруживают у 8–15% плодов 
с гиперэхогенным кишечником. У анеуплоидных плодов 
это объясняется уменьшением перистальтики кишечника, 
сопровождающейся повышением абсорбции воды из ме-
кония, как следствие снижения активности дигестивных 
ферментов [22].

Гиперэхогенный кишечник также может наблюдаться 
у части плодов с задержкой развития как следствие ише-
мии брыжейки [23], при интраамниальном кровотечении 
и заглатывании плодом элементов крови [24], при болезни 
Гиршпрунга, окклюзии кишечника [25–28], маловодии [29], 
а также при внутриутробной инфекции (ВУИ) плода, как 
следствие воспалительного процесса или мекониального 
перитонита [30, 31]. Согласно опубликованным данным, 
частота ВУИ при гиперэхогенном кишечнике у плода варь-
ирует от 0 до 10% [32].

Спектр перинатальных инфекций при этом чаще всего 
представлен цитомегаловирусом, герпесом, сифилисом, ток-
соплазмозом, краснухой и парвовирусом В19. Гиперэхоген-
ный кишечник наблюдается у 50–75% плодов с МВ [15, 18].

При МВ в результате дисфункции CFTR протеина проис-
ходит дегенерация секретов слизи, что повышает ее вяз-
кость, приводит к обструкции петель кишечника и является 
причиной мекониального илеуса.

Начиная с 17–18 недели беременности, из желудочно-
кишечного тракта плода в амниотическую жидкость вы-
деляются определенные ферменты, образующиеся в его 
организме (аминопептидазы, кишечная форма щелочной 
фосфатазы и другие). При МВ их концентрация значитель-
но ниже нормы, так как слизистые пробки закупоривают 
просвет кишечника, препятствуя выделению его содержи-
мого в амниотическую жидкость [33].

Во втором триместре в амниотической жидкости содер-
жится два основных изофермента общей щелочной фосфа-
тазы (ОЩФ), один из которых способен ингибировать фени-
лаланин, а другой ингибирует гомоаргинин. Соотношения 
этих изоферментов постоянны между 15 и 21 неделями 
беременности. В случае МВ у плода при беременности на-

блюдается глубокий дефицит фенилаланин-ингибирующей 
формы, которая происходит главным образом из слизи-
стых клеток кишечника плода. При снижении показателей 
ОЩФ в амниотической жидкости риск МВ у плода оцени-
вается как 28:1, ложноположительный результат – 1% [34]. 

Чувствительность снижения показателей другого фер-
мента – гамма-глутамилтранспептидазы (ГГТП) оценивает-
ся как 78% [35].

Представляем описание собственного клинического слу-
чая пренатальной диагностики МВ в семье с неотягощен-
ным анамнезом.

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ ИССЛЕДОВАНИЙ
Беременная Д. (22 года) была направлена в Межобласт-

ной центр медицинской генетики и пренатальной диаг-
ностики им. П.Н. Веропотвеляна (г. Кривой Рог) на кон-
сультацию и обследование из Черкасского областного 
медико-генетического центра со следующим диагнозом: 
«1-я беременность, 20 нед., эхогенный кишечник, агенезия 
желчного пузыря?, атрезия ануса?». Cоматический, репро-
дуктивный и семейный анамнез не отягощен; брак первый, 
муж (27 лет) соматически здоров, анамнез также не отяго-
щен. До наступления беременности у пациентки периоди-
чески отмечали клинические проявления герпетической 
инфекции с локализацией на губах (herpes labialis). В 12 нед. 
гестации беременная прошла по месту жительства комби-
нированный пренатальный скрининг: копчико-теменной 
размер – 52 мм, толщина воротникового пространства – 2,3 
мм; в лаборатории «Синэво» были определены сывороточ-
ные биохимические маркеры: РАРР-А – 0,73 МоМ, β-ХГЧ – 
0,74 МоМ, комбинированный риск трисомии 21 – 1:2071.

В нашем центре женщине было проведено расширенное 
УЗИ с применением УЗ системы экспертного класса Voluson –
E8 (B15) (General Electric, США-Австрия). 

Под прямым контролем эхографии (УЗ сканер R-3 
Samsung Medison, Корея) в асептических условиях опера-
ционной был проведен амниоцентез (игла 20G х 9 см, тип 
Chiba) с последующим цитогенетическим, биохимическим 
и молекулярно-генетическим исследованием.

В связи с тем, что гиперэхогенный кишечник может ас-
социироваться с повышением риска МВ, ХА и ВУИ был 
проведен амниоцентез с целью диагностики МВ, а также 
пренатальное кариотипирование полученных образцов 
амниотической жидкости и ПЦР-тест на ВУИ.

Исследование уровня дигестивных ферментов – ОЩФ и 
ГГТП – проводилось методом спектрофотометрии (спект-
рофотометр SOLAR, наборы «Філісіт-діагностика», Украина). 

Молекулярно-генетические исследования включали 
определение мутаций ∆F508, dele21kb в гене CFTR и выяв-
ление участков ДНК гомологичных Cytomegalovirus, Herpes 
simple virus 1–2 типа, Toxoplasma gondii. Выделение ДНК про-
водилось из 1,5 мл амниотической жидкости с использова-
нием наборов PureLink Genomic DNA Mini Kit (Invitrogene, 
США). Амплификация проводилась c использованием 
наборов TaqMan SNP genotyping assays (Life technologies, 
США) и Cytomegalovirus, Herpes simple virus I, II, Toxoplasma 
gondii («ДНК-технология», Россия) с детекцией результатов 
в режиме реального времени на приборе IQ5 (BioRad, США).
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Кариотипирование амниоцитов проводилось соглас-
но методическим рекомендациям [40] с использованием 
среды Amnio MAX (Gibco, США). Для анализа использовали 
GTG-метод дифференциальной окраски.

РЕЗУЛЬТАТЫ ИССЛЕДОВАНИЙ
При УЗИ у плода по биопараметрам, соответствующим 

гестационному возрасту 20 нед., визуализировался гипер-
эхогенный кишечник (риc. 1), желчный пузырь 10,6 х 3,3 
мм с эхогенными стенками определялся в типичном месте 
(рис. 2); плацента была локализована по задней стенке, тол-
щина 26 мм, структура гомогенная, без особенностей, ам-
ниотический индекс – 123. Какие-либо морфологические 
аномалии развития плода и другие дополнительные эхо-
маркеры ХА и ВУИ обнаружены не были.

Гемодинамические показатели артериального маточно-
плацентарного (систоло-диастолическое отношение (СДО) 
4,0; пульсационный индекс (ПИ) 1,6; индекс резистентности 

(ИР) 0,7) и плодово-плацентарного кровотока (СДО 4,29; ПИ 
1,3; ИР 0,77) при доплерометрии были в пределах 95 процен-
тиль нормативных значений для своего гестационного срока.

При биохимическом исследовании дигестивных фер-
ментов в околоплодных водах были получены следующие 
результаты: ОЩФ – 5 МЕ/л (нормативные показатели 14–58 
МЕ/л), ГГТП – 63 МЕ/л (нормативные показатели 100–580 
МЕ/л) [35], что при отсутствии агенезии биллиарных прото-
ков у плода является характерным для МВ, но может наблю-
даться и при ХА [37, 38].

Проведенное молекулярно-генетическое исследование 
образца амниотической жидкости показало наличие у пло-
да мажорной мутации ∆F508 в гене CFTR в гомозиготном 
состоянии и наличие участков ДНК гомологичных Herpes 
simple virus I, II, а последующее обследование обоих роди-
телей подтвердило у них гетерозиготное носительство дан-
ной мутации. Кариотип плода – 46, XХ.

Учитывая неблагоприятный морбидный прогноз, по же-
ланию семьи плод с МВ был элиминирован на 22 нед. бе-
ременности. При аутопсии у плода женского пола, массой 
400 г, длиной 19 см отмечены характерные проявления МВ
(рис. 3), что было верифицировано при патогистологи-
ческом исследовании (рис. 4–6). Учитывая высокий рек-
курентный риск МВ, семье было рекомендовано обя-
зательное проведение пренатальной диагностики при 
последующих беременностях.

Рисунок 1. Эхограмма брюшной полости плода с гиперэхогенным 
кишечником в сроке 20 нед. гестации  
Аксиальная плоскость сканирования

Рисунок 3. Аутопсия абортированного плода с МВ в сроке 21 нед. 
гестации   
Извлечен комплекс внутренних органов, петли толстого кишечника темно-зеленого цвета

Рисунок 2. Эхограмма брюшной полости плода с нормально 
расположенным желчным пузырем с фрагментами гиперэхогенного 
кишечника   
Аксиальная плоскость сканирования
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ОБСУЖДЕНИЕ РЕЗУЛЬТАТОВ
В нашем наблюдении у эуплоидного плода с гиперэхо-

генным кишечником при наличии желчного пузыря уро-
вень экскреции указанных дигестивных энзимов в амнио-
тической жидкости был значительно ниже референтных 
значений для своего гестационного срока, что указывало 
на высокую вероятность МВ и послужило основанием для 
проведения ДНК-диагностики мажорных мутаций МВ. Из-
вестно, что в 75% случаев причиной МВ является мутация 
гена CFTR ∆F508. Если эта мутация не встречается у обоих 
родителей, риск кистозного фиброза у плода достаточно 
низкий – 1:4000. В тех случаях, когда оба родителя являют-
ся носителями мутации, риск развития кистозного фибро-
за у плода составляет 1:20. 

Согласно результатам проведенных исследований, в слу-
чаях гиперэхогенного кишечника у плода частота МВ со-
ставляет в среднем от 4% (0,8–13,3%). Полученные разными 
исследователями данные свидетельствуют, что обнаруже-
ние гиперэхогенного кишечника можно считать основани-
ем для отнесения пациентки в группу риска по рождению 
ребенка с МВ, поскольку общий популяционный риск со-
ставляет 0,1–0,2%, а при гиперэхогенном кишечнике – 4%. 
Кроме того, частота МВ у плодов с гиперэхогенным кишеч-
ником зависит от популяции. Так, в популяции высокого 
риска, когда оба родителя являются носителями гена МВ, 
частота кистозного фиброза у плодов с гиперэхогенным 
кишечником достигает 40% по сравнению с популяцией 
низкого риска, где она составляет 1% [20].

В этой связи представляют интерес результаты одного 
масштабного исследования, проведенного во Франции 
[39]. Ретроспективный анализ, проведенный за 10-летний 
период по результатам рутинного УЗ скрининга 346 554 
беременностей в 22 нед. и последующим молекулярно-
генетическим тестированием МВ в провинции Бретань с 
населением 2,8 млн. человек (преимущественно кельтско-
го происхождения) показал, что у 142 плодов (10,04%) был 
обнаружен гиперэхогенный кишечник [39]. Во всех этих 
случаях была проведена пренатальная молекулярно-ге-
нетическая диагностика МВ. На первом этапе проводился 
молекулярно-генетический анализ трех экзонов (7, 10, 11) 
гена CFTR, что позволило идентифицировать 87% мута-
ций, которые встречаются в популяции этого региона. В 
случае отсутствия мутаций в этих экзонах дополнительно 
анализировались 3, 4, 13, 14а, 14b, 17b, 19, 20 и 21 экзоны, 
что позволило выявить 98% мутаций. Во всех случаях одно-
временно проводилось кариотипирование плодов и ПЦР-
тесты на распространенные ВУИ.

У 14 (9,85%) из 142 плодов были обнаружены мутации 
гена CFTR, частота которых составила 1:294, что оказалось 
в 10 раз выше, чем частота МВ во всей популяции этого ре-
гиона – 1:2987. 12 плодов оказались гомозиготами по одной 
из мажорных мутаций; 2 плода оказались носителями му-
тации ∆F508 и другой редкой мутации. 10 из 14 этих плодов 
были элиминированы по желанию родителей.

У 11 (7,7%) из 142 плодов с гиперэхогенным кишечником 
пренатально выявлено гетерозиготное носительство од-
ного мутантного аллеля гена CFTR. Частота носительства 
составила 1/13 плодов против 1/28 в популяции. 

Рисунок 4. Гистологический препарат тонкого кишечника: 
кистозное расширение просвета тонкой кишки, формирование 
мекониального илеуса 
Микрофотография, окрашивание гематоксилин-эозином, увеличение х 100

Рисунок 6. Гистологический препарат крупного бронха: 
кистозное расширение бронхиальной железы 
(начало формирования кистозной болезни легких) 
Микрофотография, окрашивание гематоксилин-эозином, увеличение х 100

Рисунок 5. Гистологический препарат толстого кишечника: 
просвет толстой кишки заполнен мекониальными 
массами повышенной плотности  
Микрофотография, окрашивание гематоксилин-эозином, увеличение х 100
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Из 128 плодов с гиперэхогенным кишечником, не име-
ющих МВ, у 6 были выявлены ХА, у 4 – ВУИ (цитомегало-
вирус и токсоплазмоз), и у 1 – тетрада Фалло. В 8 случаях 
беременность была прервана и в 9 случаях закончилась 
антенатальной гибелью плода. Остальные беременности 
завершились рождением доношенных новорожденных, ни 
у одного из которых при проведении неонатального скри-
нинга не был выявлен МВ.

ВЫВОДЫ
Как свидетельствуют данные литературы и наш собст-

венный опыт, даже при отсутствии сочетанных аномалий 
развития все случаи пренатальной детекции гиперэхоген-
ного кишечника являются основанием для проведения 
комплексного обследования плода. Кроме пренатального 
кариотипирования и проведения ПЦР-тестов на распро-

страненные ВУИ, мы считаем целесообразным опреде-
ление дигестивных энзимов в амниотической жидкости, 
снижение которых у эуплоидных плодов (при отсутствии 
других вышеупомянутых патологических состояний) ука-
зывает на высокую вероятность МВ и предполагает прове-
дение молекулярно-генетической диагностики. 

В случае отсутствия мажорных мутаций МВ низкие значе-
ния ОЩФ и ГГТП в околоплодных водах являются показани-
ем для расширенного ДНК-анализа более редких мутаций 
в гене CFTR. В то же время нормальные показатели экс-
креции дигестивных ферментов указывают на отсутствие 
необходимости выполнения дорогостоящих молекуляр-
но-генетических исследований и повышают вероятность 
благоприятного исхода беременности при изолированном 
гиперэхогенном кишечнике у плода.
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ПРЕНАТАЛЬНАЯ ДИАГНОСТИКА СЛУЧАЯ МУКОВИСЦИДОЗА В СОЧЕТАНИИ С ГЕРПЕТИЧЕСКОЙ ИНФЕКЦИЕЙ У РОДИТЕЛЕЙ С НЕОТЯГОЩЕННЫМ СЕМЕЙНЫМ 
АНАМНЕЗОМ
Н.П. Веропотвелян., к. мед. н., глав. врач КУ «Межобластной центр медицинской генетики и пренатальной диагностики им. П.Н. Веропотвеляна ДОС», г. Кривой Рог
Ю.С. Погуляй, биолог отдела молекулярной генетики лаборатории медико-генетических исследований КУ «Межобластной центр медицинской генетики и пренатальной 
диагностики им. П.Н. Веропотвеляна ДОС», г. Кривой Рог
И.В. Суховицкая, биолог биохимического отдела лаборатории медико-генетических исследований КУ «Межобластной центр медицинской генетики и пренатальной 
диагностики им. П.Н. Веропотвеляна ДОС», г. Кривой Рог
О.А. Береза, заведующая Центром пренатальной УЗ диагностики, сонолог, акушер-гинеколог КУ «Черкасский областной центр планирования семьи и репродукции 
человека ЧОС»
А.М. Пелых, врач-патологоанатом детского патологоанатомического отделения КУ «Межобластной центр медицинской генетики и пренатальной диагностики 
им. П.Н. Веропотвеляна ДОС», г. Кривой Рог
Муковисцидоз (МВ) – хроническое генетическое заболевание, которое поражает экзосекреторные железы, отвечающие за производство слизи и пота, а также дыхательную, 
пищеварительную и репродуктивную системы. В статье изложена краткая характеристика МВ, освещены особенности внутриутробных проявлений и дифференциальная 
диагностика с другими состояниями. 
В большинстве случаев пренатальная диагностика МВ предлагается семье, уже имеющей детей с этим заболеванием. Что касается проспективной пренатальной диагностики 
МВ в семьях с неотягощенным анамнезом, а также у супружеских пар с установленным статусом гетерозиготного носительства мутаций в гене CFTR, то в мировой 
литературе она представлена преимущественно спорадическими случаями. Во всех остальных случаях пренатальная диагностика МВ основана на ультразвуковой детекции 
гиперэхогенности кишечника. Гиперэхогенный кишечник наблюдается у 50–75% плодов с МВ. Частота внутриутробного инфицирования при гиперэхогенном кишечнике у 
плода варьирует от 0 до 10%. Спектр перинатальных инфекций при этом чаще всего представлен цитомегаловирусом, герпесом, сифилисом, токсоплазмозом, краснухой и 
парвовирусом В19. В амниотической жидкости во втором триместре содержится два основных фермента (щелочная фосфатаза и гамма-глутамилтранспептидаза), снижение 
уровня которых является надежным маркером МВ.
В работе представлен клинический случай пренатальной диагностики МВ в сочетании с внутриутробным инфицированием вирусом простого герпеса в 20 недель беременности 
у плода с гиперэхогенным кишечником в семье с неотягощенным анамнезом. При исследовании амниотической жидкости выявлено снижение показателей щелочной 
фосфатазы и гамма-глутамилтранспептидазы, мутация CFTR delF508 в гомозиготном состоянии и участки ДНК, гомологичные вирусу простого герпеса I,II у плода с нормальным 
кариотипом. Учитывая неблагоприятный морбидный прогноз, по желанию семьи плод с МВ был элиминирован на 22 неделе беременности. При аутопсии у плода женского пола 
отмечены характерные проявления МВ. Последующее обследование обоих родителей подтвердило у них гетерозиготное носительство данной мутации. Семье рекомендовано 
обязательное проведение пренатальной диагностики при последующих беременностях.
Ключевые слова: муковисцидоз, гиперэхогенный кишечник плода, внутриутробное инфицирование, инвазивная пренатальная диагностика, дигестивные энзимы в 
амниотической жидкости.
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Муковісцидоз (МВ) – хронічне генетичне захворювання, яке вражає екзосекреторні залози, що відповідають за виробництво слизу та поту, а також дихальну, травну та 
репродуктивну системи. В статті викладена коротка характеристика цього захворювання, освітлені особливості внутрішньоутробних проявів і диференційна діагностика з 
іншими станами.
В більшості випадків пренатальна діагностика МВ пропонується сім’ї, яка вже має дітей з цим захворюванням. Що стосується проспективної пренатальної діагностики МВ в 
родинах із необтяженим анамнезом, а також у подружніх пар зі встановленим статусом гетерозиготного носійства мутацій в гені CFTR, то в світовій літературі вона представлена 
переважно спорадичними випадками. В усіх інших випадках пренатальна діагностика МВ базується на ультразвуковій детекції гіперехогенності кишечника. Гіперехогенний 
кишечник спостерігається у 50–75% плодів із МВ. Частота внутрішньоутробного інфікування при гіперехогенному кишечнику в плода варіює від 0 до 10%. Спектр 
перинатальних інфекцій при цьому найчастіше представлений цитомегаловірусом, герпесом, сифілісом, токсоплазмозом, краснухою і парвовірусом В19. В амніотичній рідині в 
другому триместрі міститься два основних ферменти (лужна фосфатаза і гамма-глутамілтранспептидаза), зниження рівня яких є надійним маркером МВ.
В роботі представлений клінічний випадок пренатальної діагностики МВ у поєднанні з внутрішньоутробним інфікуванням вірусом простого герпесу в 20 тижнів вагітності в плода з 
гіперехогенним кишечником у родині з необтяженим анамнезом. При дослідженні амніотичної рідини виявлено зниження рівнів лужної фосфатази і гамма-глутамілтранспептидази, 
мутація delF508 CFTR в гомозиготному стані та ділянки ДНК, гомологічні вірусу простого герпесу I,II у плода с нормальним каріотипом. Враховуючи несприятливий морбідний 
прогноз, за бажанням родини плід з МВ був елімінований на 22 тижні вагітності. При аутопсії в плода жіночої статі відмічені характерні прояви МВ. Наступне обстеження обох батьків 
підтвердило в них гетерозиготне носійство даної мутації. Сім’ї рекомендовано обов’язкове проведення пренатальної діагностики при наступних вагітностях. 
Ключові слова: муковісцидоз, гіперехогенний кишечник плода, внутрішньоутробне інфікування, інвазивна пренатальна діагностика, дигестивні ензими в амніотичній рідині.
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Cystic fibrosis (CF) is a chronic genetic disorder that affects the exosecretory glands responsible for the production of mucus and sweat; as well as respiratory, digestive and reproductive 
systems. The article describes a brief description of this disease, the features of intrauterine manifestations and differential diagnosis with other conditions.
In most cases, prenatal diagnosis of CF is offered to a family that already has children with CF. Regarding the prospective prenatal diagnosis of CF in families without CF history, as well as in couples 
with established status of heterozygous carrier of mutations in the CFTR gene, it is presented mainly in sporadic cases. In all other cases, prenatal diagnosis of CF is based on ultrasound detection of 
increased intestinal echogenicity. The hyperechogenic intestine is observed in 50–75% fetuses with CF. The incidence of intrauterine infection in fetuses with the hyperechogenic intestine is varies 
from 0 to 10%. The spectrum of perinatal infections is more often represented by cytomegalovirus, herpes, syphilis, toxoplasmosis, rubella and parvovirus B19.
The second trimester amniotic fluid contains two main enzymes (alkaline phosphatase and gamma-glutamyltranspeptidase), whose decline of level is a reliable marker for CF. The article 
presents a clinical case of prenatal diagnosis of CF in combination with intrauterine infection with herpes simplex virus in 20 weeks pregnancy in a fetus with a hyperechoic intestine. When 
the amniotic fluid was investigated in a fetus with a normal karyotype are revealed decline of alkaline phosphatase and gamma-glutamyltranspeptidase levels, the mutation delF508 CFTR 
in the homozygous state and the DNA regions homologous HSV I, II types. Taking into account the unfavorable morbid prognosis, the fetus with CF was eliminated for 22 weeks pregnancy 
at the family’s request. At autopsy were found the typical manifestations of CF in the female abortus. The molecular gene study of both parents confirmed the heterozygous carrier state. The 
family received recommendations on the mandatory prenatal diagnosis in subsequent pregnancies.
Keywords: cystic fibrosis, fetal hyperechoic bowel, intrauterine infection, invasive prenatal diagnosis, digestive enzymes in amniotic fluid.


