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Mu ko wi scy do za, czy li zwłók nie nie tor bie lo wa te (CF – cy stic 
fi bro sis) jest naj częst szą, wie lo ukła do wą, nie ule czal ną cho ro bą, 
uwa run ko wa ną ge ne tycz nie, dzie dzi czą cą się w spo sób au to so mal-
ny re ce syw ny. Jest scho rze niem dzie ci, mło dzie ży i mło dych do ro-
słych, u któ rych wy stę pu je dys funk cja gru czo łów ze wną trz wy dziel-
ni czych. „Dziec ko, któ re go czo ło ma sło ny smak przy po ca łun ku, 
umie ra szyb ciej niż in ne”. To szwaj car skie przy sło wie z XIII wie ku 
zwró ci ło uwa gę na jed ną z cha rak te ry stycz nych cech mu ko wi scy do-
zy – sło ny pot. Do pie ro jed nak w XX wie ku od kry to, że wy so kie 
war to ści elek tro li tów w po cie są ob ja wem tej cho ro by (6). 

Cho ro ba ta wy stę pu je wśród ra sy bia łej z czę sto ścią oko ło 1: 
2500 ży wych uro dzeń, na to miast no si ciel stwo po je dyn cze go al le lu 
stwier dza się u jed nej na 25 osób (15). U no si cie li nie stwier dza się 
ob ja wów kli nicz nych i za bu rzeń elek tro li to wych. Znacz nie rza dziej 
ob ser wo wa no mu ko wi scy do zę u in nych ras. 

Gen mu ko wi scy do zy
Przy czy ną mu ko wi scy do zy są mu ta cje ge nu, ko du ją ce go biał ko 

peł nią ce funk cję re gu la to ra ka na łu chlor ko we go (CFTR – cy stic 
fi bro sis trans mem bra ne con duc tan ce re gu la tor), po wo du jące nie-
pra wi dło wy prze zbło no wy trans port jo nów, a w kon se kwen cji 
za bu rze nia czyn no ści gru czo łów wy dzie la nia ze wnętrz ne go (9, 12). 

Do chwi li obec nej po zna no 915 mu ta cji. Nie każ da z nich ozna cza 
jed nak że cho ro bę. W więk szo ści są to mu ta cje punk to we wy stę pu ją ce 
u po je dyn czych osób lub ro dzin, nie me kli nicz nie. Naj częst szą mu ta cją 
pro wa dzą cą do wie lo na rzą do wej eks pre sji mu ko wi scy do zy jest mu ta-
cja del ta F508, po le ga ją ca na de le cji trój ki nu kle oty dów- CCA w łań cu-
chu DNA, cze go na stęp stwem jest brak fe ny lo ala ni ny w po zy cji 508 
zło żo ne go z 1480 ami no kwa sów biał ka CFTR. Czę stość tej mu ta cji 
w świe cie wy no si ok. 70% przy pad ków, w Pol sce zaś się ga ok. 56% (2, 
9). Obo je ro dzi ce dziec ka z mu ko wi scy do zą ma ją co naj mniej po jed nej 
nie pra wi dło wej ko pii ge nu dla CFRT. Ry zy ko wy stą pie nia cho ro by 
u ro dzeń stwa cho re go dziec ka wy no si 1: 4, po sia da nia mu ta cji po wo-

du ją cej mu ko wi scy do zę w jed nym al le lu 1: 2 i odzie dzi cze nia al le li bez 
mu ta cji 1: 4. Ry zy ko za cho ro wa nia na mu ko wi scy do zę w przy pad ku 
oso by bli sko spo krew nio nej z cho rym wy no si 1: 120 (5). 

Ko re la cja ge no typ – fe no typ
Uszko dze nie funk cji ze wną trz wy dziel ni czej trzust ki ma ni fe stu je 

się już we wnątrz ło no wo w 5-10% przy pad ków CF, po wo du jąc nie-
droż ność smół ko wą. Do cho dzi do niej wy łącz nie u no wo rod ków 
obar czo nych al le la mi PI. Su ge ru je się, że sto pień wy dol no ści trzust-
ki zwią za ny jest z wy stę po wa niem „cięż kiej mu ta cji” – al le li PI, 
któ re wa run ku ją cał ko wi ty za nik wy dzie la nia en zy mów trzust ko-
wych i zmien ne ob ja wy płuc ne w sto sun ku do „mu ta cji ła god nych” 
– al le li PS, de ter mi nu ją cych wy dol ność trzust ki. Ko re la cja ge no typ 
– fe no typ w więk szym stop niu do ty czy zmian trzust ko wych, na to-
miast za bu rze nia ukła du od de cho we go sta no wią ce za sad ni czą 
przy czy nę wy so kiej śmier tel no ści w CF za le żą praw do po dob nie od 
in nych czyn ni ków ge ne tycz nych i/ lub śro do wi sko wych (3, 15). 

Kry te ria roz po zna nia mu ko wi scy do zy (sta no wi
sko Pol skiej Gru py Ro bo czej Mu ko wi scy do zy) 
Mu ko wi scy do zę po dej rze wa się na pod sta wie stwier dze nia jed-

ne go lub wię cej ob ja wów kli nicz nych cho ro by, ob cią ża ją ce go 
wy wia du ro dzin ne go lub do dat nie go wy ni ku te stu prze sie wo we go 
no wo rod ków w kie run ku CF (2, 3). Wstęp ne roz po zna nie na le ży 
po twier dzić jed nym z ba dań wy kry wa ją cych dys funk cję ge nu CFTR: 
te stem po to wym (wy ka zu ją cym zna mien nie wy so kie war to ści chlor-
ków w po cie Cl >60 mmol/l) co naj mniej w dwóch od ręb nie wy ko-
na nych ba da niach, wy kry ciem mu ta cji w obu al le lach ge nu CFTR 
lub wy so ki mi war to ścia mi prze zbło no wej róż ni cy po ten cja łów. 

Ob ja wy kli nicz ne
Kla sycz ny ob raz cho ro by obej mu je za bu rze nia pra wi dło we go 

roz wo ju fi zycz ne go dziec ka, za bu rze nia tra wie nia z obec no ścią ob fi-
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tych, tłusz czo wych stol ców oraz róż no rod ne ob ja wy prze wle kłej 
ob tu ra cyj nej cho ro by oskrze lo wo -płu cnej. 

Symp to ma to lo gia mu ko wi scy do zy jest bar dzo sze ro ka i do ty-
czyć mo że wła ści wie każ de go na rzą du (4, 5). Ob ja wy ze stro ny 
ukła du od de cho we go wy stę pu ją głów nie w po sta ci prze wle kłe go, 
na pa do we go kasz lu, na wra ca ją ce go za pa le nia płuc, ob tu ra cyj ne go 
za pa le nia oskrze li, krwio plu cia, prze wle kłe go za ka że nia Pseu do mo-
nas aeru gi no sa i/ lub Sta phy lo coc cus au reus, po li pów no sa i prze-
wle kłe go za pa le nia za tok przy no so wych. 

Zmia ny w ukła dzie po kar mo wym obej mu ją nie droż ność smół-
ko wą i jej ekwi wa len ty, prze dłu ża ją cą się żół tacz kę no wo rod ków, 
cuch ną ce, tłusz czo we, ob fi te stol ce, ob ja wy ze spo łu złe go wchła-
nia nia, wy pa da nie od byt ni cy, mar skość wą tro by, ka mi cę żół cio wą 
u dzie ci, na wra ca ją ce za pa le nie trzust ki, skręt je li ta w okre sie pło-
do wym. 

Z in nych ob ja wów w za awan so wa nym stop niu cho ro by na le ży 
wy mie nić: nie do bór ma sy cia ła i wzro stu, sło ny pot, pal ce pa łecz ko-
wa te, od wod nie nie hi po na tre micz ne i za sa do wi cę hi po chlo re micz ną 
o nie ja snej etio lo gii, na wra ca ją cy obrzęk śli nia nek przy usz nych, hi po-
pro trom bi ne mię po okre sie no wo rod ko wym. U znacz nej więk szo ści 
(bli sko 98%) męż czyzn wy stę pu je azo osper mia lub oli go sper mia 
zwią za na z bra kiem, nie do ro zwo jem lub nie droż no ścią na sie nio wo-
du. Przy pusz cza się, że w ży ciu pło do wym na sie nio wód ule ga za czo-
po wa niu zbyt lep ką wy dzie li ną i na stęp nie jest re sor bo wa ny (4). 

Ob ja wy oczne
Ob ja wy oczne w mu ko wi scy do zie są wy ni kiem prze wle kłych, 

ob struk cyj nych scho rzeń płuc i nie wy dol no ści trzust ki (8). Efek tem 
cho ro by jest za ję cie wszyst kich na błon ków wy dziel ni czych łącz nie 
z okiem. Na si le nie do le gli wo ści ze stro ny na rzą du wzro ku za le ży od 
stop nia roz wo ju zmian ogól nych, cha rak te ry stycz nych dla CF. 

Zna czą ce zmia ny do ty czą fil mu łzo we go, co wią że się z ogól ną 
dys funk cją gru czo łów wy dzie la nia ze wnętrz ne go. 

Czę sto wy stę pu je ob ni żo ny po ziom li zo zy mu i de fi cyt łez 
w te ście Schir me ra (13). 

Test prze rwa nia fil mu łzo we go z uży ciem flu ore sce iny (FBUT – 
flu ore sce in bre ak up ti me), umoż li wia ją cy oce nę sta bil no ści war-
stwy łez, kli nicz nie su ge ru je za bu rze nia do ty czą ce war stwy li pi do-
wej lub ślu zo wej. U pa cjen tów z mu ko wi scy do zą czas prze rwa nia 
fil mu łzo we go mo że być wy dłu żo ny (13). Wy ni ki te stu BUT na le ży 
przyj mo wać jed nak ostroż nie, po nie waż za le żą one rów nież od wie-
ku pa cjen ta, zna mien no ści w ko lej nych po mia rach, znie czu le nia 
miej sco we go i scho rzeń po wiek. 

Na dys funk cję li pi do wą fil mu łzo we go mo że wska zy wać zwięk-
szo na czę sto tli wość wy stę po wa nia za pa le nia brze gów po wiek 
w po pu la cji cho rych na mu ko wi scy do zę, wy no szą ca na wet 88% 
(13), co znaj du je po twier dze nie w pół i lo ścio wym te ście in ter fe ren cji 
fil mu łzo we go, oce nia ją cym gru bość przed ro gów ko we go fil mu łzo-
we go. 

W te ście Fe rin ga, za leż nym od za war to ści mu cy ny (test kry sta-
li za cji mu cy ny – „wzór li ścia pa pro ci”), mo gą wy stą pić zmia ny III 
i IV stop nia u po nad 26% pa cjen tów (8). Przy ży cio we bar wie nie 
flu ore sce iną umoż li wia wy bar wia nie ubyt ków na błon ka ro gów ki 
i pe ne tra cję flu ore sce iny do prze strze ni mię dzy ko mór ko wej, przy 
czym za rów no ży we, jak i mar twe ko mór ki nie ule ga ją za bar wie niu 
(8, 13). Wy ni ki pa to lo gicz ne wy stę pu ją u oko ło 80% cho rych. 

Przy ży cio we ba da nie ró żem ben gal skim nie wy ka zu je od chy leń 
od nor my (13). Jest to me to da, któ ra wy kry wa po wierzch nio we 

uszko dze nia ro gów ki i spo jów ki po przez wy bar wia nie mar twych, 
zde ge ne ro wa nych i złusz czo nych ko mó rek na błon ka oraz ślu zu. 

Po ziom wi ta mi ny A i biał ka wią żą ce go re ti nol w su ro wi cy 
w mu ko wi scy do zie jest ob ni żo ny (1, 13). Na sku tek te go sto sun ko-
wo rzad ko wy stę pu je kse ro ftal mia spo jów ki (ze skó rze nie) oraz 
ke ra ty ni za cja. Mo że do cho dzić do zwięk szo nej prze pusz czal no ści 
na błon ka ro gów ki, je go dys funk cji na si lo nej przez hi per gli ke mię 
i zmniej sze nia ilo ści ko mó rek na błon ka. 

Pa cjen ci cho rzy na mu ko wi scy do zę ma ją zmniej szo ną prze zier-
ność so czew ki (7). Wia do mo, że zmniej szo ne ry zy ko wy stą pie nia 
za ćmy współ ist nie je z przyj mo wa niem wi ta mi ny A, C i E. Sta no wią 
one czyn nik pro tek cyj ny so czew ki prze ciw ko jej uszko dze niu oksy-
da cyj ne mu. Ni skie stę że nie wi ta mi ny A w cie czy wod ni stej wpły wa 
na ob ni że nie po zio mu kwa su askor bi no we go w cie czy wod ni stej 
so czew ce, co mo że in du ko wać po wsta wa nie za ćmy. Nie do bór wi ta-
mi ny A zmie nia me ta bo lizm mu ko po li sa cha ry dów, po wo du je uwol-
nie nie en zy mów hy dro li tycz nych, co wpły wa na obrzęk cia ła rzę sko-
we go. Te dwa czyn ni ki od gry wa ją ro lę w ob ni że niu po zio mu wi ta-
mi ny C w cie czy wod ni stej. 

Dzię ki ba da niom flu oro me trycz nym szklist ki stwier dzo no 
zwięk szo ną prze pusz czal ność śród błon ka siat ków ki i uszko dze-
nie ba rie ry krew – siat ków ka, co mo że tłu ma czyć zmia ny siat-
ków ko we u pa cjen tów cu krzy co wych z mu ko wi scy do zą. Za awan-
so wa na mu ko wi scy do za czę sto współ ist nie je z obrzę kiem tar czy 
ner wu wzro ko we go, krwo to ka mi siat ków ko wy mi, krę to ścią 
na czyń żyl nych i tor bie lo wa tym obrzę kiem plam ki (13). Opi sy wa-
no za pa le nia ner wu wzro ko we go w przy pad ku le cze nia chlo ram-
fe ni ko lem za pa le nia płuc o cięż kim prze bie gu u chorych z mu ko-
wi scy do zą. Chlo ram fe ni kol po wo du je tok sycz ne uszko dze nie 
mie li ny w ner wie wzro ko wym (11). Stwier dza się śle po tę zmierz-
cho wą oraz nie pra wi dło wy za pis w elek tro oku lo gra mie, sko to-
po wym elek tro re ti no gra mie, ba da niu wzro ko wych po ten cja łów 
wy wo ła nych i zre du ko wa ny test czu ło ści na kon trast (10, 14). 
Ob ja wy te wy stę pu ją u pa cjen tów nie sto su ją cych su ple men ta cji 
wi ta mi ny A. 

Le cze nie mu ko wi scy do zy (1, 5, 11) 
1. Fi zjo te ra pia – usu wa nie wy dzie li ny w drze wie oskrze lo wym. 
2. Le ki roz kur cza ją ce oskrze la. 
3. An ty bio ty ki, mu ko li ty ki. 
4. Prze szcze py płuc – u pa cjen tów z roz wi nię tą po sta cią cho ro-

by prze szczep płuc jest le cze niem ra tu ją cym ży cie. 
5. Od ży wia nie – su ple men ta cja en zy mów trzust ko wych, po daż 

wi ta min (głów nie wi ta mi ny A). 
6. So ma tycz na te ra pia ge no wa. 
7. Le cze nie ob ja wów su che go oka: 
- ochro na ist nie ją cych łez: na wil ża nie po miesz czeń, uni ka nie 

czę ste go i dłu go trwa łe go sto so wa nia so cze wek kon tak to wych, 
- uzu peł nia nie nie do bo ru łez: pre pa ra ty „sztucz nych łez” 

w po sta ci kro pli, że lów, ma ści, 
- le ki zmniej sza ją ce ilość nie pra wi dło we go ślu zu: ace ty lo cy ste-

ina w kro plach. 
Po mi mo po zna nia de fek tu pod sta wo we go i za bu rzeń mo le ku-

lar nych pro wa dzą cych do roz wo ju mu ko wi scy do zy na dal pod sta wą 
le cze nia jest po stę po wa nie ob ja wo we. Mu ko wi scy do za jest cho ro-
bą o wie lu ma skach, stąd też du żej uwa gi wy ma ga oce na do le gli-
wo ści zwią za nych z tym scho rze niem przez le ka rzy róż nych spe cjal-
no ści. Na le ży pod kre ślić szcze gól ną ro lę ba da nia oku li stycz ne go, 
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ob ja wy bo wiem su che go oka u pa cjen tów, głów nie u dzie ci, mo gą 
kli nicz nie ma ni fe sto wać zmia ny w mu ko wi scy do zie. U cho rych na le-
ży jak naj wcze śniej roz po cząć kom plek so wą dia gno sty kę i le cze nie, 
co wa run ku je dłu gość i ja kość ich ży cia. 
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