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Введение. Муковисцидоз – частое моногенное заболевание, вызванное мутациями гена CFTR. У большинства мужчин с муковис-
цидозом наблюдается бесплодие из-за обструктивной азооспермии, однако механизмы снижения фертильности у пациентов 
с муковисцидозом без обструкции семявыносящих путей, а также влияние генетических и средовых факторов на этот процесс 
недостаточно изучены.
Цель исследования – изучить влияние генотипа по гену CFTR, клинической формы муковисцидоза и возраста на мужскую репро-
дуктивную систему и фертильность, гормональные и спермиологические показатели.
Материалы и методы. Обследован 71 мужчина 17–39 лет (средний возраст 24,9 ± 5,3 года) с легочной (n = 34) и смешанной (n = 37) 
формами муковисцидоза. Выполнено клиническое, андрологическое и лабораторно-инструментальное обследование (ультразвуковое 
исследование органов мошонки, стандартное и биохимическое спермиологическое исследование и определение уровня гормонов).
Результаты. Гипоплазия яичек выявлена у 40,5 % мужчин c муковисцидозом. У 62 % пациентов обнаружены диффузные изме-
нения придатков яичек, кисты придатков и/или яичек, у 10 % – симптомы гипогонадизма. У 88 % пациентов обнаружены 
спермиологические признаки двусторонней обструкции семявыносящих путей на уровне семявыносящих протоков и эпидидимиса, 
аплазии семенных пузырьков (азооспермия, олигоспермия, низкий pH и уровень фруктозы эякулята). Для смешанной формы му-
ковисцидоза характерна обструкция семявыносящих протоков, более частые морфологические изменения в мошонке. У 23 % 
пациентов моложе 25 лет и у 72 % носителей мутации 3849+10kbC>T сохранялась проходимость семявыносящих протоков.
Заключение. Легочная форма муковисцидоза, молодой возраст и наличие мутации 3849+10kbС>T способствуют сохранению 
проходимости семявыносящих протоков и возможной фертильности у мужчин с муковисцидозом.
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Introduction. Cystic fibrosis (CF) is common monogenic disease resulted from CFTR gene mutations. A most of CF male patients are infertile 
due to the obstructive azoospermia, however, the mechanisms of the reduced fertility in male patients without the obstruction of seminal 
ducts, also as the influence of CFTR genotype on their development is understudied.
Objective is to assess an influence the effect of CFTR genotype, clinical form of CF and age on men reproductive system organs, fertility, and 
testosterone level and semen parameters in male patients with CF.
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Введение
Мутации гена CFTR (cystic fibrosis transmembrane 

conductance regulator) – один из наиболее частых гене-
тических факторов мужского бесплодия [1–3]. Наличие 
2 мутаций приводит к развитию муковисцидоза или ас-
социированных заболеваний (CFTR-патий): врожден-
ной двусторонней аплазии семявыносящих протоков 
(congenital bilateral aplasia of vas deferens, CBAVD), изо-
лированной обструктивной азооспермии, хроническо-
го панкреатита, диссеминированных бронхоэктазов. 
Выделяют легочную и смешанную (с панкреатической 
недостаточностью) формы муковисцидоза. У 97–98 % 
мужчин с муковисцидозом и у всех пациентов с син-
дромом CBAVD наблюдается бесплодие вследствие 
обструктивной азооспермии [3–5].

Ген CFTR располагается на хромосоме 7 (локус 7q31.2), 
имеет размер около 250 т. п. н. и состоит из 27 экзонов 
[1, 4, 6]. Белок цАМФ-зависимого хлорного канала, 
кодируемый данным геном, участвует в регуляции 
трансмембранного транспорта хлора, натрия, бикар-
боната и других ионов [4, 6]. Хлорный канал распола-
гается на апикальной поверхности мембраны эпите-
лиальных клеток и состоит из 2 АТФ-гидролитических 
(нуклеотид-связывающих) доменов, регуляторного 
домена и 2 трансмембранных доменов. Причиной на-
рушения работы хлорного канала являются мутации 
или сочетания полиморфизмов (комплексные аллели) 
в гене CFTR [1]. В зависимости от степени нарушения 
продукции/функционирования белка CFTR мутации 
в гене CFTR подразделяют на «тяжелые» и «мягкие». Для 
легочной формы муковисцидоза характерны генотипы 
с наличием 1 или 2 «мягких» CFTR-мутаций. Для сме-
шанной формы характерно наличие 2 «тяжелых» му-
таций [1, 7].

Нарушение фертильности у большинства мужчин 
с муковисцидозом возникает в результате нарушения 
проходимости семявыносящих путей вследствие апла-
зии семявыносящих протоков, семенных пузырьков, 
эпидидимиса [3]. Семявыносящие протоки имеют наи-

большую чувствительность к снижению доли функци-
онального белка хлорного канала, кодируемого геном 
CFTR, поэтому поражаются в первую очередь по срав-
нению с другими органами и тканями-мишенями для 
данного гена [1]. Нарушение фертильности у мужчин 
без муковисцидоза/CBAVD, имеющих мутации гена 
CFTR, чаще подразумевает патозооспермию, снижен-
ное количество сперматозоидов и их худшие свойства 
[1, 8–10].

Цель исследования – изучить влияние генотипа по 
гену CFTR, клинической формы муковисцидоза и воз-
раста на мужскую репродуктивную систему и фертиль-
ность, гормональные и спермиологические показатели.

Материалы и методы
Обследован 71 российский мужчина с муковисци-

дозом. Возраст пациентов составил от 17 до 39 лет 
(в среднем 24,9 ± 5,3 года). Пациенты были разделены 
на 2 группы: с легочной (n = 34) и смешанной (n = 37) 
формами заболевания, в зависимости от сохранности 
функции поджелудочной железы.

Все пациенты дали добровольное информирован-
ное согласие на участие в исследовании, которое одо-
брено локальным этическим комитетом Российского 
национального исследовательского медицинского уни-
верситета им. Н. И. Пирогова.

Выполнены анамнестическое и генеалогическое 
исследование, осмотр, ультразвуковое исследование 
(УЗИ) органов мошонки, стандартное и биохимическое 
спермиологическое исследование и анализ уровня гор-
монов (тестостерона) в сыворотке крови.

УЗИ проводили на аппарате Aloka ProSound SSD-α 
10 (Hitachi Aloka, Япония) с использованием линей-
ного датчика с частотой 10 МГц.

Результаты стандартного спермиологического ис-
следования и биохимического анализа эякулята (на 
уровень фруктозы, лимонной кислоты, α-гликозидазы) 
оценивали согласно рекомендациям и нормативам Ру-
ководства Всемирной организации здравоохранения 

Materials and methods. We examined 71 Russian men (17–39 years old, mean 24.9 ± 5.3) with CF (pancreatic-sufficient, n = 34, and 
pancreatic-insufficient, n = 37). Clinical, andrology, laboratory and instrumental examination, including scrotal ultrasonography, bio-
chemical semen, and hormonal analyses were performed.
Results. Testicular hypoplasia was reveled in 40,5 % CF patients. Diffuse alterations of epididymis, of epididymal and/or testicular cysts 
were detected in 62 % patients; 10 % of the patients presented symptoms of hypogonadism. As many as 88 % patients showed spermiologi-
cal signs of bilateral obstruction of seminal ducts at the level of the vas deferens and epididymis, aplasia of the seminal vesicles (azoosper-
mia, oligospermia, low pH and fructose level of the ejaculate). Pancreatic-insufficient CF is an unfavorable prognostic sign for the obstruc-
tion of vas deferens, morphological changes in the scrotum. Patients until 25 years (23 %) as 3849+10kb C>T mutation’s carriers (72 %) 
significantly more frequently presented preserved vas deferens.
Conclusion. Pancreatic-sufficient CF, young age and 3849+10kbС>T mutation are favorable factors presented preserved vas deferens and 
the possible fertility in men with CF.

Key words: cystic fibrosis, CFTR, male infertility, obstructive azoospermia, spermatogenesis
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(2010) [11]. Использовали коммерческие диагностиче-
ские наборы: для лимонной кислоты – FertiPro Citric 
Acid Test, для фруктозы – FertiPro Fructose Test, для 
нейтральной α-глюкозидазы – EpiScreen Plus Neutral 
Alpha-Glucosidase, исследование проводили в соответ-
ствии с протоколами производителя (FertiPro NV, Бель-
гия). В качестве референсных значений использованы 
данные T. G. Cooper и соавт.: уровень фруктозы в се-
менной жидкости – 13 мкмоль (2,4 мг в эякуляте), ли-
монной кислоты – 2,4 мкмоль (10 мг в эякуляте) и ней-
тральной α-глюкозидазы (20 мME в эякуляте) [12].

Концентрацию тестостерона определяли на авто-
матическом анализаторе Vitros ECi (Johnson & Johnson, 
Великобритания) методом усиленной хемилюминес-
ценции. Уровень общего тестостерона исследовали 
в 3 аликвотах сыворотки крови. Кровь забирали в про-
бирки типа «вакутейнер» в утреннее время натощак из 
локтевой вены. Гипогонадизм диагностировали при 
уровне общего тестостерона крови менее 12 нмоль/л [13].

Молекулярно-генетическое исследование прове-
дено на геномной ДНК, выделенной из лейкоцитов 
периферической крови. Анализировали наличие 30 ча-
стых мутаций в гене CFTR. Для регистрации точечных 
мутаций использовали метод мультиплексного аллель-
специфичного лигирования с последующей амплифи-
кацией (multiplex ligation probe-depended amplification); 
небольшие инсерционно-делеционные мутации опре-
деляли методом анализа полиморфизма длин ампли-
фицированных фрагментов (amplified fragment length 
polymorphism), и в случае необнаружения мутации 
выполняли секвенирование ДНК по Сэнгеру.

Статистический анализ результатов осуществляли 
с помощью программы StatSoft Statistica 8.0 (Dell Tech-
nologies, США). Сравнение данных проводили, при-
меняя точный критерий Фишера и критерий Манна–
Уитни. Статистически значимыми считали различия 
при уровне вероятности p <0,05.

Результаты
В зарегистрированном или гражданском браке со-

стоял 31 из 71 (43,7 %) мужчины с муковисцидозом. 
Из анамнеза известно, что у 2 пациентов фертильность 
ранее была сохранена (беременность супруг в анамне-
зе). У 3 пациентов с легочной формой муковисцидоза, 
имевших азооспермию, после успешной тестикулярной 
биопсии и прохождения программ экстракорпораль-
ного оплодотворения (ЭКО), использующих техноло-
гию интрацитоплазматической инъекции сперматозо-
ида (intracytoplasmic sperm injection, ICSI), у супруг 
наступила беременность и родились здоровые дети.

У всех пациентов развитие половых органов соот-
ветствовало возрасту и полу. У 21 % пациентов в анам-
незе были паховая грыжа (n = 9), варикоцеле (n = 4), 
гидроцеле (n = 2), крипторхизм (n = 1), перекрут яич-
ка (n = 1); 6 пациентов с паховой грыжей имели 

смешанную форму муковисцидоза. Средний возраст 
наступления пубертата составил 15,0 ± 1,8 года (у па-
циентов с легочной формой – 14,6 ± 0,8 года; со сме-
шанной формой – 15,4 ± 1,7 года). Пубертат был позд-
ним (позже 14 лет) у 54 % пациентов – у 43 % (n = 6) 
пациентов с легочной формой и у 65 % (n = 17) со сме-
шанной формой муковисцидоза.

УЗИ органов мошонки проведено у 35 пациентов. 
Средний объем яичек составил 27,4 ± 7,8 см3 (левое 
яичко – 13,0 ± 4,0 см3; правое – 14,4 ± 4,3 см3) (рис. 1). 
Односторонняя или двусторонняя гипоплазия яичек 
выявлена у 40,5 % пациентов с муковисцидозом, нем-
ного чаще у пациентов со смешанной формой, чем с ле-
гочной – 41,7 % против 38,5 % (см. таблицу). Морфо-
логические изменения отмечены у 62 % пациентов. 
Диффузные изменения эпидидимиса и кисты эпиди-
димиса и/или яичек обнаружены у 33,3 и 23,0 % соот-
ветственно; у 11,4 % пациентов присутствовали оба 
изменения. У пациентов со смешанной формой чаще, 
чем у больных с легочной формой (66,7 % против 53,9 %) 
обнаружены диффузные изменения придатков, кисты 
яичек или придатков яичек. У 2 мужчин (у 1 с легочной 
и у 1 со смешанной формой муковисцидоза) при об-
следовании выявлены объемные образования яичек. 
При дополнительном андрологическом обследовании 
(магнитно-резонансная томография (МРТ) органов 
мошонки, анализ наличия онкомаркеров: лактатдеги-
дрогеназы, хорионического гонадотропина человека, 
альфа-фетопротеина) данных, указывающих на нали-
чие новообразований тестикул, не получено (резуль-
таты исследования не приведены).

Стандартное спермиологическое исследование вы-
полнено у 69 пациентов; из них у 5 – двукратно (у 3 с ле-
гочной формой и у 2 со смешанной); 2 пациента со сме-
шанной формой муковисцидоза не смогли сдать эякулят.

Рис. 1. Объем тестикул у мужчин с легочной и смешанной формами 
муковисцидоза. Результаты представлены в виде средних значений с ука-
занием диапазона (минимальное – максимальное значение)

Fig. 1. Testicular volume in men with pancreatic-sufficient and pancreatic-
insufficient cystic fibrosis. The results are presented as averages with a range 
(minimum–maximum)
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Олигоспермия и азооспермия/криптозооспермия 
выявлены соответственно в 80 и 88,4 % образцов эяку-
лята. Олиго-/астенозооспермия и нормозооспермия 
обнаружены соответственно у 7 и 1 пациента; все они 
имели легочную форму муковисцидоза. Азооспермия 
и криптозооспермия зафиксированы соответственно 
у 26 (78,8 %) пациентов с легочной и у 33 (100 %) с ле-
гочно-кишечной формой. Олигоспермия обнаружена 
соответственно в 76,7 и 100 % образцов данных групп. 
Выявлено статистически значимое различие встреча-
емости азооспермии/криптозооспермии и олигоспер-
мии у пациентов с разными формами муковисцидоза 
(p = 0,002). Таким образом, установлено, что частота 
сохранения проходимости семявыносящих путей за-
висела от клинической формы заболевания.

«Мягкие» формы патозооспермии (n = 7) или нор-
мозооспермия (n = 1) выявлены у 8 из 14 пациентов 
с мутацией 3849+10kbС>T, характерной для легочной 
формы муковисцидоза. Данная мутация обнаружена 
у 9,8 % пациентов с обструкцией семявыносящих путей 
и у 100 % пациентов без обструкции (рис. 2). У 2 муж-
чин с мутацией 3849+10kbС>T беременность супруги 
в анамнезе наступила естественным путем, 1 беремен-
ность закончилась родами, а 2-я прервана медицин-
ским абортом по желанию.

Частота сохранения проходимости и наличия дву-
сторонней обструкции vas deferens зависела от возраста 
пациентов (рис. 3). Среди пациентов в возрасте от 17 
до 24 лет (n = 36) «мягкие» формы патозооспермии 
выявлены у 4 (11,4 %), нормальный объем эякулята – 
у 8 (22,9 %). Среди пациентов в возрасте 25 лет и старше 
(n = 32) «мягкие» формы патозооспермии диагности-
рованы у 3 (9,7 %), нормальный объем эякулята – у 4 
(12,9 %).

Изменения в показателях спермограммы у повтор-
но сдавших эякулят (с интервалом 1–5 лет) позволили 
констатировать ухудшение показателей эякулята, у 2 
из 5 пациентов – уменьшение объема (олигоспермию). 
У 2 мужчин с мутацией 3849+10kbC>T, у которых ди-
агностирована азооспермия, в анамнезе отмечена бе-
ременность супруги.

Биохимическое исследование семенной жидкости 
выполнено у 27 пациентов. Снижение уровня фрукто-
зы обнаружено в 26 (96 %) из 27 образцов, нейтральной 
α-глюкозидазы – в 16 (73 %) из 22, цитрата – в 8 (50 %) 
из 16. Это указывает на непроходимость семявынося-
щих протоков, аплазию или гипоплазию семенных 
пузырьков и нарушение секреции предстательной желе-
зы у мужчин с муковисцидозом. Наблюдали выраженное 
снижение уровня фруктозы у пациентов со смешанной 
формой муковисцидоза. У остальных мужчин биохи-
мическое исследование эякулята не выполнено вслед-
ствие недоступности биологического материала или 
малого объема эякулята.

Уровень общего тестостерона в сыворотке крови 
определен у 32 пациентов. Средний уровень тестостеро-
на составил 19,1 ± 5,7 нмоль/л (норма 12,0–33,3 нмоль/л). 
Снижение этого показателя имело место в 3 (9,7 %) слу-
чаях (у 1 мужчины с легочной формой муковисцидоза 

Рис. 2. Частота обструкции семявыносящих протоков у пациентов 
с муковисцидозом, имеющих и не имеющих мутацию 3849+10kbC>T 
(p <0,0001). Расчет выполнен на группе из 69 пациентов, поскольку 
у 2 пациентов эякулят не получен

Fig. 2. Frequency of obstruction of the vas deferens in patients with cystic 
fibrosis who have and do not have mutation 3849+10kbC>T (p <0.0001). 
The calculation was performed on a group of 69 patients, as in 2 patients 
ejaculate was not received

Изменения мужских половых органов, выявленные при ультразву-
ковом исследовании у пациентов с легочной и смешанной формой 
муковисцидоза

Changes of male genital organs revealed during ultrasound examination 
in patients with pancreatic-sufficient and pancreatic-insufficient cystic fibrosis

Структурные изменения 
Structural changes

Число пациентов, % 
Number of patients

c легочной 
 формой, n = 13 
with pancreatic-

sufficient

со смешанной 
формой, n = 24 
with pancreatic-

insufficient

Одно-/двусторонняя 
гипоплазия яичек 
Unilateral/bilateral testicular 
hypoplasia

38,5 41,7

Диффузные изменения 
придатков яичек 
Diffuse changes of testicular 
appendages

23,0 33,3

Кисты эпидидимиса 
и/или яичек 
Epididymal or/and testicular 
cysts

15,4 25,0

Диффузные изменения 
придатков яичек + 
кисты эпидидимиса 
и/или яичек 
Diffuse changes of testicular 
appendages + epididymal 
or/and testicular cysts

15,4 8,3
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и у 2 со смешанной); из них двусторонняя гипоплазия 
тестикул отмечена у обоих пациентов со смешанной 
формой муковисцидоза и не отмечена у пациента с ле-
гочной формой.

Обсуждение
Результаты представленного и предыдущих иссле-

дований [1, 14, 15] свидетельствуют о том, что мутации 
в гене CFTR не влияют на дифференцировку пола 
и внутриутробное развитие половых органов. У мужчин 
с муковисцидозом наблюдается не отсутствие, а апла-
зия семявыносящих протоков. Наличие единичных 
сперматозоидов в эякуляте может свидетельствовать 
о неполном нарушении проходимости семявыносящих 
путей, а прогрессирование поражения семявыносящих 
протоков и семенных пузырьков с возрастом требует 
дальнейшего исследования патогенетических механиз-
мов обструкции при муковисцидозе и синдроме CBAVD.

Очевидно, что на фертильность у мужчин с муко-
висцидозом оказывает влияние не только отсутствие 
или выраженное снижение количества нормального 
белка CFTR, но и сопутствующая антибиотикотерапия, 
низкий индекс массы тела и другие генетические и сре-
довые факторы. Негативное воздействие муковисци-
доза на половую систему у мальчиков-подростков 
с муковисцидозом проявляется и задержкой полового 
созревания в среднем на 1–1,5 года. Однако задержка 
полового созревания наблюдается не у всех и зависит 
от формы муковисцидоза и генотипа. Поздний пубер-

тат более характерен для пациентов со смешанной 
формой муковисцидоза и низким индексом массы те-
ла, поскольку при гипотрофии метаболизм стероидных 
гормонов замедляется. По результатам УЗИ органов 
мошонки и малого таза, выполненного у мальчиков 
с муковисцидозом в возрасте от 2 до 12 лет, семенные 
пузырьки выявлены у 5 из 12 пациентов (у 8 из 16 
в контроле), в то время как двустороннюю аплазию/ги-
поплазию семявыносящих протоков и семенных пу-
зырьков диагностируют более чем у 98 % взрослых 
мужчин с муковисцидозом [14].

Нами выявлена статистически значимая зависи-
мость состояния репродуктивной системы от формы 
муковисцидоза, генотипа, возраста пациентов. Нали-
чие в генотипе 2 «тяжелых» CFTR-мутаций («тяжелого» 
генотипа), смешанная форма муковисцидоза являют-
ся неблагоприятными прогностическими признаками 
в отношении обструкции семявыносящих путей и по-
вышения частоты морфологических изменений орга-
нов мошонки. Легочная форма муковисцидоза, молодой 
возраст, наличие мутации 3849+10kbС>T – благопри-
ятные факторы для сохранения проходимости семя-
выносящих путей и фертильности у мужчин с муко-
висцидозом.

В других исследованиях также отмечены тестику-
лярный микролитиаз у пациентов со смешанной фор-
мой муковисцидоза (в 4 из 18 тестикул у 12 мальчиков), 
наличие кист, гипо- или гиперэхогенность головки 
эпидидимиса (при смешанной форме – в 5 из 18 тести-
кул, при легочной форме – в 1 из 6) [14]. При клини-
ческом обследовании 25 мужчин с муковисцидозом 
установлены характерные андрологические нарушения: 
отсутствие хвоста эпидидимиса и семявыносящих про-
токов, азооспермия, олигоспермия и низкий pH, низ-
кие показатели маркеров семенных пузырьков и при-
датка яичка, при этом отмечен нормальный объем 
тестикул [16]. Авторы не выявили взаимосвязь между 
характеристикой эякулята и генотипом, зарегистриро-
вали нормальные показатели секреторной функции 
предстательной железы (уровень лимонной кислоты). 
У обследованных нами пациентов с муковисцидозом 
также обнаружены характерные УЗИ-признаки нару-
шения проходимости семявыносящих путей и секре-
торной функции придаточных половых желез (гипо-
плазия яичек, диффузные изменения придатков яичек, 
кисты придатков и/или яичек), спермиологических 
показателей (азооспермия, олигоспермия, низкий pH), 
биохимических показателей семенной жидкости (низ-
кий уровень фруктозы), эпидидимиса (низкий уровень 
α-глюкозидазы) и предстательной железы (низкий 
уровень лимонной кислоты) [17, 18].

Мутация 3849+10kbC>T относится к «мягким» му-
тациям гена CFTR. У носителей и компаунд-гетерозигот 
по данной мутации в сочетании с «тяжелой» мутацией 
могут быть сохранены проходимость семявыносящих 

Рис. 3. Объем эякулята у пациентов с муковисцидозом разного возра-
ста. Желтым цветом обозначены показатели пациентов с легочной 
формой муковисцидоза, голубым – со смешанной формой

Fig. 3. Ejaculate volume in patients of different ages with cystic fibrosis. Yellow 
color indicates the characteristics of patients with pancreatic-sufficient form 
of cystic fibrosis, blue color – pancreatic-insufficient form
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путей и репродуктивная функция [1, 7]. У большинства 
обследованных нами носителей мутации 3849+10kbC>T 
также сохранена проходимость семявыносящих 
 путей.

Возрастной фактор негативно влияет на состояние 
репродуктивной системы многих пациентов с наруше-
нием фертильности, в том числе мужчин с муковисци-
дозом. Так, у более молодых чаще наблюдаются мягкие 
формы патозооспермии и сохранный объем эякулята, 
свидетельствующие о проходимости семявыносящих 
путей и нормальной секреторной функции половых 
желез. Негативные изменения в спермограмме указы-
вают на возможное ухудшение ее показателей с возра-
стом. Выявленное снижение концентрации тестосте-
рона у 10 % мужчин с муковисцидозом указывает 
на наличие гипогонадизма, однако вопрос о необхо-
димости терапии препаратами мужских половых гор-
монов остается открытым [19].

С появлением новых подходов в лечении, включая 
генотерапию, медиана продолжительности жизни па-
циентов с муковисцидозом в США, Западной Европе, 
Москве, Московской области увеличилась и прибли-
зилась к 40 годам [4, 20]. Возросло число мужчин, до-
стигших репродуктивного возраста, и возникли вопро-
сы об их репродуктивном и сексуальном здоровье. 
Вопрос о фертильности и контрацепции у мужчин 
с муковисцидозом должен быть поставлен в 16–18 лет 
[8]. Рекомендовано обследование состояния репродук-
тивной системы мальчиков с муковисцидозом с 12 лет, 
так как характерно раннее возникновение урогениталь-
ных аномалий и их прогрессирование. При сохраненной 
фертильности у мальчиков-подростков с муковисци-
дозом может быть рекомендована оценка в динамике 
показателей сперматогенеза и при их ухудшении – 
крио консервация сперматозоидов для последующего 
деторождения с помощью вспомогательных репродук-
тивных технологий (ЭКО/ICSI).

Согласно полученным нами сведениям, 44 % взро-
слых мужчин с муковисцидозом состояли в официаль-
ном или гражданском браке, малое их число имеет 
собственное потомство – 7 %. В Великобритании 26 % 
мужчин с муковисцидозом состоят в браке, и только 
у 1,3 % есть дети [21]. Существует несколько вариантов 
получения потомства у пациентов с муковисцидозом: 
1) самопроизвольное; 2) с помощью вспомогательных 
репродуктивных технологий (биопсии яичек для 
 получения сперматозоидов и программ ЭКО/ICSI); 
3) искусственное оплодотворение донорской спермой; 

4) усыновление. Исследование, проведенное во Фран-
ции, продемонстрировало хорошую эффективность 
применения ЭКО/ICSI в парах, где мужчина болен 
муковисцидозом, – в 40 % случаев наступала беремен-
ность, которая в 47 % случаев закончилась рождением 
ребенка [16]. Важно правильное ведение таких паци-
ентов, применение новых технологий лечения беспло-
дия, таких как ЭКО/ICSI, чтобы с успехом сравнивать 
понятия качества и продолжительности жизни [21].

Преконцепционная профилактика муковисцидоза 
у пациентов и супружеских пар с муковисцидозом 
при планировании беременности должна включать 
медико-генетическое консультирование, так как у них 
повышен риск рождения ребенка с муковисцидозом 
[21–23]. Рекомендуется проведение анализа частых 
мутаций гена CFTR у супруга пациента с муковисци-
дозом, а в случае выявления носительства патогенных 
вариантов гена CFTR – проведение преимплантаци-
онной и/или пренатальной диагностики [8, 21].

Заключение
У мужчин с муковисцидозом наблюдается гетеро-

генность поражения репродуктивной системы – от со-
хранной функции до явного поражения. Состояние 
репродуктивной системы зависит от фенотипических 
(возраст, степень поражения органов бронхолегочной 
системы) и генетических факторов. Легочная форма 
муковисцидоза, молодой возраст, наличие мутации 
3849+10kbС>T являются благоприятными факторами 
для сохранения проходимости семявыносящих путей 
и фертильности у мужчин с муковисцидозом. При пла-
нировании беременности рекомендовано молекулярно-
генетическое обследование супруги на наличие частых 
мутаций гена CFTR, раннее решение вопроса репродукции.

Выявленные случаи объемных образований тести-
кул у пациентов с муковисцидозом требуют онколо-
гической настороженности и проведения соответст-
вующего обследования (МРТ, определение уровня 
лактатдегидро геназы, хорионического гонадотропина 
человека, альфа- фетопротеина). Остается открытым 
вопрос о гормональной терапии у пациентов с муко-
висцидозом. Алгоритмы ведения этих пациентов с ре-
шением проблем репродукции требуют разработки. 
Деторождение у мужчин с обструкцией семявыносящих 
протоков возможно при использовании вспомогатель-
ных репродуктивных технологий (криоконсервации 
сперматозоидов в молодом возрасте, биопсии яичка 
для получения сперматозоидов, программ ЭКО/ICSI).
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