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KLINIK MUSAHIDOLOR
KIiSTOZ FiBROZ
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Kistoz fibroz vo ya Landsteyner —Fankoni xastoliyi qalic1 agciyar infeksiyasina sabab
olan, zamanla nafssalma qabiliyyatini mohdudlasdiran, ham¢inin madas-bagirsaq sistemi,
sinir sistemi vd cinsiyyat orqanina shomiyyatli doracads tasir edon proqressiv, autosom-
resessiv irsiyyat tipino malik genetik xastalikdir. Xastolik autosom-resessiv otiiriildiiyiino
gory, defekt genlari dasiyan qadin va Kisi xasto olmasa da, onlarin usaqlarinda 25% ehti-
malla ortaya cixa bilir. Defekt genin sadaca 1 niisxasind sahib insanlara dasiyici deyilir. Yoni
bu, qohum evliliklorinds ortaya ¢ixma riski yiiksak olan xastalikdir. Maqalomizda institu-
tumuzda Kistoz fibroz diagnozu ilo miialico alan korponin klinik manzarasi tasvir edil-
misdir.

Acar sozlar: kistoz fibroz, tor testi, pnevmoniya.

Kistoz fibroz (KF) an genis yayilmis irsi nal of Diseases of Children”jurnalinda darc
metabolik xastolik hesab olunur. Kistoz fib- etdiyi “Madoalt1 vozin kistik fibrozu vo onun
roz vo ya Landsteyner —Fankoni xastaliyi qa- seliakiya ilo olagosi” moaqalasi bu sahods sig-
lict agciyar infeksiyasina sobab olan, zaman- rayisa sobab olmusdur [1,2].
la nofosalma qabiliyyotini mohdudlagdiran, Xostoliyin yayilma tezliyi Avropada orta
homginin mada-bagirsaq sistemi, sinir siste- hesabla 1:2000-1:3000 yenidogulan toskil
mi vo cinslyyat orqanina shomiyyatli doracs- edir. Rusiyada isa bu gostarici 1:9000 olarag,
do tosir edon proqressiv, autosom-resessiv regionlar tizra doyisir. Xastalik sorq populya-
irsiyyat tipino malik genetik xostolikdir. Xos- siyas1 vo Afrika ohalisi arasinda az rast goli-
tolik autosom-resessiv Otliriildiiyiine gora, nir (1:100000). Oglanlar va qizlarin xastolon-
defekt genlari dastyan qadin va kisi xasta ol- ma tezliyi eynidir. Kistoz fibrozun regulyator
masa da, onlarin usaglarinda 25% ehtimalla transmembran geni 7-ci xromosomun uzun
ortaya ¢ixa bilir. Defekt genin sadaca 1 niis- ¢iyninda yerlosir. Bu gen ilk dofs 1989-cu il-
x9sing sahib insanlara dasiyict deyilir. Yoni do agkar edilmisdir. On ¢ox goriilon mutasiya
bu, gohum evliliklorinds ortaya ¢ixma riski (xastalarin 70%-ds qeyd olunur) 508-ci mov-
yiiksak olan xastalikdir. "Kistoz fibroz" ter- geds (F508del mutasiyasi) fenilalaninin yox
mini, ekzokrin vazilorin disfunksiyasi vo kli- olmasina sobab olan ii¢ ciit nukleotidlorin
nik polimorfizm ilo xarakterizo olunan, ilk delesiyasidir. Bu giino godor CFTR genindo
novbados, transmembran tonzimlayicisi (CF 1600-don ¢ox mutasiya vo 250 polimorfizm
TR) genindoki mutasiyaya asaslanan, tonof- miioyyon edilmigdir. Miioyyon populyasiya-
fiis vo hozm sistemi orqanlariin agir zodo- larda bir ne¢o mutasiyaya rast golinir: Alma-
lonmosi ilo gedon irsi polisistemik xostolik niyada - 2143del, islandiyada - Y122X. Ru-
kimi basa diisiiliir. Ik dofs 1905-ci ildo Karl siyada asagidaki KF mutasiyalar1 an ¢ox
Landsteyner mekonial ileus hagqinda moagala yayilmigdir: F508del - 52%, CFTR dele 2.3
dorc etmisdir. 1936-c1 ildo Q.Fankoni iso (21kb) - 6.3%, W1282X - 2.7%, N1303K -
dorc etdiyi moaqalads seliakiya (bagirsaq sin- 2.4%, G542X - 1.9%, 2184insA - 1,8 %
dromu) vo bronxoektazlarin (respirator sin- [1,3].
drom) modoaalt1 vozin funksiyasinin pozul- Normalda ziilal kobud endoplazmatik
mast ilo olagoli oldugunu vurgulamisdir. retikulumun ribosomlarinda sintez olunur,
1938-ci ilde iso D.Andersen “American Jour- sonra Qolji aparatinda qlikosillesir, hazir zii-
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lal apikal hiiceyro membranina inteqrasiya
olunur vo burada xlorid kanali kimi faaliyyot
gostarir. F508del mutasiyasi noticosindo pro-
tein emal1 pozulur, apikal membrana catma-
dan sitoplazmada mohv olur. Digor mutasi-
yalar naticosindo qiisurlu ziilal sintez edilir.
Hiiceyrolor haddindon artiq miqgdarda xlorid
ionlar1 toplamaga baslayir. Xlorid ionlarin-
dan sonra natrium ionlar1 hiiceyroyo daxil
olur, bu da pericellular boslugdan suyun da-
ha ¢ox udulmasina sabab olur.Naticads ek-
zokrin vazilordo seliyin qatilagsmasi bag verir,
evakuasiya ¢otinlosir.

Kistoz fibrozun asagidaki formalari var:
qarisiq (agciyar-bagirsaq); agciyar; bagirsaq;
qaraciyar sirrozu, portal hipertenziya vo assit
tozahiirlori 1lo kegon garaciyar; izolyasiya
edilmis elektrolit; mekonial ileus; neonatal
hipertripsinogenemiya; atipik vo silinmis.
10% hallarda, hamilsliyin 2-3-cii trimestrin-
do ultrases miiayinasi zamani hotta prenatal
inkisaf dovriindo KF (mekonial ileus) klinik
tozahiirlori agkar edils bilor[2,4,5].

Xostolik daha c¢ox stidomor dovrdo
askarlanir. Klinik tozahtirlorin polimorfizmi-
no baxmayaraq, tipik sindromlar triadasi
geyd olunur: respirator, bagirsaq (tipik nacis
ifraz1 ilo) vo distrofik (hipotrofiya tipli). Ba-
x1s zamant distrofiya(90% korpalordo), inki-
saf longimolori (60%-da), dori ortiiklorinin
avazimasli, sianoz, akrosianoz, koplii qarin,
dos gofasinin, xroniki agir hipoksiyanin noti-
cosi kimi ol barmaglarinin (“nagara ¢ubuqg-
lar1”), dirnaqlarin (“saat siisolori”’) deforma-
siyalar1 geyd olunur. Obstruksiya sindromu,
gdyoskiiroya banzor Oskiirak tipik olamatlor
sayilir. Qaraciyor, dalaq boyliyiir, nazik ba-
girsagin enisi qeyd olunur. Xostolordo nacis
ifraz1 duru, ¢ox hacmli, tezlogmis, kaskin qo-
xuludur. Kaprogrammada steatoreya, kreato-
reya vo tripsinin olduqca asagi aktivliyi qeyd
olunur.

Diagnostikada anemnestik molumatlar,
laborator-genetik analizlor asas yer tutur. Ot-
rafli anamnez toplayarkon, evds baci va ya
gardasinda, yaxin qohumlarda KF vo ya
onun klinik slamatlori, ailodo korpalikdos to-
lof olan usaqlarin olmasi arasdirilir. Tor testi
on osas skrining miiayino hesab olunur. Bu
test pozitiv ¢1xdig1 halda iso genetik miiayino
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aparilmalidir. Xostolik insanda omiir boyu
stirlir vo erkon yaglarda oliimo sobab olur.
Oliim xroniki agciyar xostoliklori, modoalt1
vozin ferment ¢atigmazligi noticosindo yara-
nan gidalanmanin xroniki pozuntulari natice-
sinda bas verir [1].

Moqalomizdos institutumizda kistoz fib-
roz diagnozu ilo miialico alan korponin klinik
monzarasi tasvir edilmisdir.

Xosto A.L. (tibb kartas1 2020691022-03
94261), qiz usagi 2ay 5 gilinliik agir voziy-
yotda tocili tibbi yardim vasitosi ilo klinika-
miza daxil olmusdur. Anamnezdon ballidir
Ki, xasto I hamilalik, I dogusdandir, 39 hofto-
lik 2270 gr ¢oki ilo 6zal klinikalarin birindo
dogulub. Qarisiq qidalandirilib. Hoyatinin ilk
hoftasindon tez-tez yuxari tonaffiis yollarinin
xostaliyi, pnevmoniya sobobindon miixtolif
klinikalarda ambulator va stasionar miuialico
alib. Sonuncu dofs stasionardan kliniki yax-
stlagsma ilo, rentgenoloji miiayinado pnevmo-
nik kolgolorin sorulma morhslasindoevo ya-
zilib. 2 giin sonra yenidon respirator sindrom
misahido olunub vo yenidon 6zsl klinikala-
rin birinds stasionar miialica alib,lakin voziy-
yoti getdikco pislosib, bogulma tutmalari
geyd olunub,bu sobabdon tocili tibbi yardim
vasitasilo institutumuza daxil olmusdur.

Daxil olarken voziyysti agir, intoksika-
siya, tonoffiis ¢catismazligi, obstruksiya ola-
motlori 6n planda idi, SpO2 80-82%, ¢okisi
3000 qgr, deri va goriinon selikli gisalar sol-
gun, avazimis, sianotikdir. Tonoffiisii sothi,
komokei qrup azalolorin istiraka iladir, aus-
kultasiya zaman1 ¢oxsayh fitverici xiriltilar
esidilir. Urok tonlar1 karlasmusdir, zirvada
sistolik kily esidilir. Qarn1 kop, agrisizdir.
Nacisi sari-yasil, seliklidir. Sidik ifraz1 adek-
vatdir.

Xaosta dorhal garpayiya yerlosdirilib, mo-
nitor nozarot vo binazal oksigens qosuldu.
Instrumental vo laborator miiayinalor aparil-
di. Qanin {imumi miiayinasinds: WBC-21,7
x 10% ml, RBC-3,49 x10%/ml, HGB- 9,6q /dlI,
HCT- 30,2%,MCV-86,5fl, MCH-27,5 pg,
MCHC- 31,8g/dl, PLT-190x10%/ml.Tar tes-
tinde CI-76,4 mmol/l.

Dos gofasi organlarinin rentgenoqrafiyasi
zamani solda orta-asag1 sahads pnevmonik
kolgoalor izlonir. Urok sorhadi sola genislo-
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nib. Qarm boslugunun icmal rentgenoqrafi-
yast: hor iki diafragmaalti nahiyyodo sorbost
hava geyd olunmur. Bagirsaqlarda hava-ma-
ye saviyyolori izlonmir. Exokardioqgrafiya
zamant qulaqciqlar arasi1 ¢opords aciqliq
geyd olundu. Neyrosonoqrafiya miiayinosi
zamani bas beynin USM goriintiisii normal
hiidiidlarda izlonmisdir. Abdominal USM-da
doyisiklik agkarlanmamisdir. Endokrinoloq,
genetik, qastroenteroloqun konsultasiyalari
olunmusdur.

Usaqda molekulyar-genetik miiayino
aparildi, DNT miayinosi naticosindo F508
del genininheteroziqot dasiyict mutasiyasi
askar edilorak kistoz fibroz diagqnozu tosdiq
olundu (sok.1).

Klinik alamatlors vo miiayinslors asason
xastoyo “Kistik fibroz. Pnevmoniya. Qulag-
ciglararasi ¢oparin defekti” diagnozu qoyul-

du. Oksigenoterapiya, fizioterapiya, duz in-
halyasiyalari, antibakterial, infuzion terapiya
aparildi. Xosto 16 giin miialico aldigdan son-
ra kafi voziyyotdo evo yazildi vo aidiyyeti
iizro kistoz fibroz morkozino geydiyyata yo-
naldildi.

Natica. Kistoz fibrozun klinik monzorasi
polimorf vo miixtalif oldugundan, xastoliyin
tozahiirli homiso tonoffiis vo modo-bagirsaq
traktinin zodolonmosi ilo xarakterizo olun-
madigindan, xastoli zaman digor klinik ola-
motloro do digget yetirorok bu patologiyani
istisna etmok {iciin alavo miiayinalor aparil-
malidir. Azorbaycan Respublikasinda neona-
tal skrininqin istifadssi gec diagnozu istisna
etmoyo, vaxtinda miialiconi toyin etmoyo
imkan veracok vo bu xastolorin hoyat keyfiy-
yatini yaxsilasdiracaqdir.
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Sak. 1. Xastonin genetik miiayinasinin naticasi
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PE3IOME
Kucrto3nsiii pudpo3

Hacuposa C.P., I'yceninosa H.I'., Azaeea X.I., Awupaghoea K.H.
Hayuno-Hccneoosamenvckuii Unemumym Ileouampuu um. KA. @apadarcesoti

Knroueswie cnosa: kucmo3snwlii hubpos, nomosas npooa, NHeBMOHUSL.

Kucto3nsiii pudpos nau 6one3np JlanmmreitHepa-DankoHN TpeIcTaBisieT co0o0i mporpec-
CUpYIOIIee ayTOCOMHO-PEIIECCHBHOE TEHETUYECKOE 3a00IeBaHme, CO BPEMEHEM OrPaHUYNBAIO-
mast JApIXaTeIbHYI CIIOCOOHOCTH, BBI3BIBAsl CTOWKYIO JITOYHYHO HWH()EKIUIO, BIHSIONIAS Ha
(GYHKIUIO psijla OPTaHOB M CHCTEM JKETYJ0YHO-KUIIIEUHOTO TPaKTa, HEPBHOM, PEIPOTyKTHBHBIX
cucteM U T.1. [lockoabky 3a00jeBaHUE MEepeaacTCs MO0 ayTOCOMHO-PEIIECCUBHOMY THITY, TaXKe
€CJI KCHIMHA U MYXXYHHA, Hecyliue ne(eKTHbIC TeHbI, He OOJbHBI, UX JACTH MOTYT 0OJIETh C
BEpOSITHOCTHIO 25%. JIroaei, y KOTOPBIX €CTh TOJIbKO OJHA KOMuUs Ae(EKTHOrO TeHa, SIBISIOTCS
HOCHTEJISIMHU, YTO YTBEPXKIACT Ha TO, YTO €CTh BBICOKAs BEPOSTHOCTH MPOSIBICHHE OOJIC3HH Y
NETeH, pOXKACHHBIX OT KPOBHOPOJACTBEHHBIX Opakax.

B Hamieii ctaThe onrcana KIMHAYECKas KapTHHA peOeHKa, TOTyJaronecs JICUCHUE B HallleM
WHCTUTYTE C IMATHO30M KHCTO3HBIN (PUOPO3.

SUMMARY
Cystic fibrosis
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Cystic fibrosis or Landsteiner-Fanconi disease is a progressive, autosomal recessive genetic
disease that causes persistent lung infection, restricts respiratory capacity over time, and
significantly affects the gastrointestinal tract, nervous system, and reproductive organsBecause
the disease is autosomal recessive, even if the woman and man carrying the defective genes are
not sick, their children can get sick with a 25% chance. People who have only one copy of the
defective gene are called carriers. That is, it is a disease with a high risk of occurrence in
consanguineous marriages.

Our article describes the clinical picture of a child treated at our institute with a diagnosis of
cystic fibrosis.
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