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Streszczenie:

Mukowiscydoza jest jedn? z najcz?stszych chorób dziedziczonych autosomalnie recesywnie. Istot? 
choroby jest mutacja genu koduj?cego bia?ko CFTR, b?d?ce
kana?em chlorkowym. Jednym z mo?liwych objawów mukowiscydozy jest zespó? dystalnej niedro?no?ci 
jelit (ang. distal intestinal obstruction syndrome,
DIOS). Jest to niedro?no?? dystalnego odcinka jelit, wynikaj?ca z zalegaj?cych mas ka?owych. Objawy 
choroby cz?sto s? mylone z zapaleniem wyrostka
robaczkowego czy z zaparciem. Zarówno w profilaktyce, jak i w leczeniu DIOS stosuje si? leki 
przeczyszczaj?ce oraz prawid?owe nawodnienie.
W artykule opisano przypadek 17-letniej pacjentki z pó?n? manifestacj? mukowiscydozy, u której 
jedynym objawem klinicznym choroby by? nawracaj?cy
zespó? dystalnej niedro?no?ci jelit.

Abstract:

Cystic fibrosis (CF) is one of the most common autosomal recessive disorder. It is caused by loss-of-
function mutations in the CF Transmembrane
Conductance Regulator (CFTR) gene. The diagnosis of CF should be based on the presence of 
characteristic clinical features and laboratory evidence. One of
the gastrointestinal presentations of CF is distal intestinal obstruction syndrome (DIOS). DIOS is a 
complete or incomplete intestinal obstruction caused by
viscid faecal material in the terminal ileum and proximal colon. Symptoms of DIOS can be misleading 
and suggest appendicitis or constipation. Treatment
is based on rehydration combined with stool softening laxatives. The article presents a case report of a 17-
years old girl with a late manifestation of CF. The
only clinical symptom was a recurrent DIOS.


