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成人囊性纤维化 １ 例并文献复习
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摘要:目的　 报告 １ 例成人囊性纤维化患者的诊断及治疗过程并文献复习ꎬ以提高临床医生对此种罕见疾病的认

识ꎬ实现早期诊断、规范治疗和管理ꎮ 方法　 回顾性分析 ２０２２ 年 ４ 月 ９ 日山东省千佛山医院呼吸与危重症医学科

收治的以支气管扩张并咯血为主要表现的 １ 例囊性纤维化患者的临床资料ꎮ 分别以“囊性纤维化”“Ｃｙｓｔｉｃ Ｆｉｂｒｏ￣
ｓｉｓ”ＡＮＤ“Ｃａｓｅ Ｒｅｐｏｒｔｓ”为关键词检索中国知网、万方数据知识服务平台、ＰｕｂＭｅｄ 数据库中相关文献ꎬ进行分析与

总结ꎮ 结果　 患者ꎬ女ꎬ２４ 岁ꎬ因“反复咳嗽、咳痰ꎬ活动耐力下降 ２０ 余年ꎬ咯血 ６ 年”就诊ꎬ根据患者支气管扩张并

咯血、反复肺部感染、胃肠动力不足、电解质紊乱等临床症状及影像学改变ꎬ结合基因检测提示 ｃ. ３２０Ｃ >
Ａ:ｐ.Ａ１０７Ｄ纯合变异ꎬ诊断为囊性纤维化ꎮ 结论　 国人囊性纤维化发病率低ꎬ临床医师需要提高其病因及临床表

现的认识ꎬ当患者出现气道、消化腺、消化道、汗腺等多处黏液流变学改变时ꎬ需考虑囊性纤维化ꎬ建议行基因检

测ꎬ早期诊断并及时治疗ꎬ有助于改善预后ꎮ
关键词:囊性纤维化ꎻ支气管扩张并咯血ꎻ囊性纤维化跨膜转导调节因子ꎻ基因突变ꎻ基因检测
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陈倩ꎬ等.成人囊性纤维化 １ 例并文献复习 ４３　　　 　

　 　 囊性纤维化(ｃｙｓｔｉｃ ｆｉｂｒｏｓｉｓꎬ ＣＦ)是北欧血统人

群中最常见的危及生命的常染色体隐性遗传病ꎬ极少

见于亚洲人ꎬ目前全世界有超过 ７０ ０００ 人被诊断出患

有 ＣＦ[１]ꎮ ＣＦ 是由囊性纤维化跨膜电导调节蛋白

(ｃｙｓｔｉｃ ｆｉｂｒｏｓｉｓ ｔｒａｎｓｍｅｍｂｒａｎｅ ｃｏｎｄｕｃｔａｎｃｅ ｒｅｇｕｌａｔｏｒꎬ
ＣＦＴＲ)的功能障碍或缺陷引起[２]ꎻＣＦＴＲ 是一种上皮

氯离子通道ꎬ其基因突变致大量黏液阻塞全身外分泌

腺进而累及呼吸、消化、生殖等多系统[３]ꎮ ＣＦ 在我国

属罕见病ꎬ近年来随基因检测技术的普及ꎬ诊断率逐

步上升ꎮ 本文报道我院收治的 １ 例 ＣＦ 患者ꎬ并检索

相关文献进行分析ꎬ总结国内外发病差异ꎬ以提高医

护对该疾病的认识ꎬ并尽早做出恰当诊治ꎮ

１　 病例资料

１.１　 病史

患者ꎬ女ꎬ２４ 岁ꎬ因“反复咳嗽、咳痰ꎬ活动耐力

下降 ２０ 余年ꎬ咯血 ６ 年”于 ２０２２ 年 ４ 月 ９ 日入院ꎮ
患者 ６ 年前无明显诱因出现咯血ꎬ为鲜红色血痰ꎬ伴
有咳嗽、咳痰ꎬ于当地医院就诊ꎬ行胸部 ＣＴ 示支气

管扩张并感染ꎬ给予抗感染、止咳、止血等治疗后症

状缓解ꎮ 此后患者反复出现上述症状ꎮ １５ ｄ 前患者

再次出现咯大量鲜血ꎬ约 １００ ｍＬꎬ伴胸闷、咳嗽ꎬ于
外院治疗后仍咯鲜血ꎬ每次约 ５０ ~ １００ ｍＬꎬ故转入

本院ꎮ 既往肠梗阻术后 ２０ 余年ꎬ余无特殊ꎮ 个人

史、婚育史、月经史、家族史无特殊ꎮ

查体:体温 ３６.５ ℃ꎬ脉搏 １１９ 次 / ｍｉｎꎬ呼吸 ２８
次 / ｍｉｎꎬ血压 １０６ / ６１ ｍｍＨｇ(１ ｍｍＨｇ ＝ ０.１３３ ｋＰａ)ꎮ
皮肤黏膜略苍白ꎻ双肺呼吸音粗糙ꎬ双肺可闻及湿性

啰音ꎬ呼气末可闻及哮鸣音ꎬ未闻及胸膜摩擦音ꎮ 心

界无扩大ꎬ心率 １１９ 次 / ｍｉｎꎬ节律规整ꎬ各瓣膜听诊

区未闻及病理性杂音ꎮ
１.２　 检验及检查结果

血常规示:白细胞计数 １６.１６×１０９ / Ｌ、中性粒

细胞计数 １１. ２９６ × １０９ / Ｌ、淋巴细胞计数 ４. ００８ ×
１０９ / Ｌ、嗜酸性粒细胞计数 ０.４８×１０９ / Ｌ、血红蛋白

１０２ ｇ / Ｌꎮ Ｃ￣反 应 蛋 白 ２１. ９ ｍｇ / Ｌꎬ 降 钙 素 原

０.１０ ｎｇ / ｍＬꎮ Ｄ￣二聚体１.６３ ｍｇ / Ｌꎮ 肿瘤标志物、
入院五项未见明显异常ꎮ 抗核抗体测定:弱阳性、
１ ∶１００ 核颗粒型ꎻ余抗体均未见明显异常ꎮ ＮＫ 细

胞 ( ＣＤ１６＋ ＣＤ５６＋ ) 百分比 ６. ０５％、 Ｔ 淋 巴 细 胞

(ＣＤ３＋)绝对数 ２ ６３１. ４３ / μＬ、ＣＤ４ ＋ Ｔ 淋巴细胞

(ＣＤ３＋ＣＤ４＋)１ ２８４.７３ / μＬ、ＣＤ８＋Ｔ 淋巴细胞(ＣＤ３＋

ＣＤ８＋)１ ２４９.８３ / μＬ、Ｂ 淋巴细胞(ＣＤ１９＋ )绝对数:
５６４.９３ / μＬꎮ ＩｇＧ １８.８ ｇ / Ｌ、ＩｇＡ ４.５６ ｇ / Ｌꎮ 过敏原

ｄ１、ｄ２、ｍ３、ｍ６、ｍｘ２ 均无明显异常ꎮ 真菌及抗酸

杆菌涂片镜检均阴性ꎮ 痰液培养出复方新诺明及

米诺环素敏感的多食醋伯克霍德氏菌ꎮ 胸部 ＣＴ
(图 １)示:双肺支气管扩张伴感染ꎻ双肺肺气肿、
肺大泡ꎮ 痰涂片病理(图 ２)查见大量急慢性炎细

胞、少量吞噬细胞及个别鳞状上皮细胞ꎬ抗酸染色

及真菌免疫荧光染色均阴性( －)ꎮ

图 １　 胸部 ＣＴ 示双肺支气管扩张伴感染、肺气肿、肺大泡
Ｆｉｇｕｒｅ １　 Ｃｈｅｓｔ ＣＴ ｓｈｏｗｅｄ ｂｉｌａｔｅｒａｌ ｂｒｏｎｃｈｉｅｃｔａｓｉｓ ｗｉｔｈ ｉｎｆｅｃｔｉｏｎꎬ ｅｍｐｈｙｓｅｍａꎬ ａｎｄ ａｌｖｅｏｌｉ

图 ２　 痰涂片病理查见大量急慢性炎细胞ꎬ少量吞噬细胞及个别鳞状上皮细胞ꎬ抗酸染色及真菌免疫荧光染色均阴性(－)
Ｆｉｇｕｒｅ ２　 Ｓｐｕｔｕｍ ｓｍｅａｒ ｐａｔｈｏｌｏｇｙ ｓｈｏｗｅｄ ａ ｌａｒｇｅ ｎｕｍｂｅｒ ｏｆ ａｃｕｔｅ ａｎｄ ｃｈｒｏｎｉｃ ｉｎｆｌａｍｍａｔｏｒｙ ｃｅｌｌｓꎬ ａ ｓｍａｌｌ ｎｕｍｂｅｒ ｏｆ ｐｈａｇｏｃｙｔｉｃ

ｃｅｌｌｓ ａｎｄ ａ ｆｅｗ ｓｑｕａｍｏｕｓ ｅｐｉｔｈｅｌｉａｌ ｃｅｌｌｓ. Ａｃｉｄ￣ｆａｓｔ ｓｔａｉｎｉｎｇ ａｎｄ ｆｕｎｇａｌ ｉｍｍｕｎｏｆｌｕｏｒｅｓｃｅｎｃｅ ｓｔａｉｎｉｎｇ ｗｅｒｅ ｎｅｇａｔｉｖｅ (－)
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１.３　 治疗过程

患者入院后ꎬ根据以上相关化验及辅助检查ꎬ
可暂排除免疫功能缺陷、 α１￣抗胰蛋白酶缺乏、
Ｋａｒｔａｇｅｎｅｒ 综合征、变态反应性支气管肺曲霉菌病

及风湿免疫相关疾病致支气管扩张ꎮ 铜绿假单胞

菌为支气管扩张等结构性肺病的常见定植菌ꎬ排
除分枝杆菌、真菌及卡氏肺孢子菌等特殊病原体

感染后ꎬ给予哌拉西林他唑巴坦钠联合左氧氟沙

星抗感染治疗ꎬ使用垂体后叶素、酚磺乙胺等药物

止血治疗ꎮ 此方案治疗 ５ ｄ 后ꎬ依据痰培养及药敏

结果ꎬ更换抗生素为哌拉西林他唑巴坦钠与米诺

环素ꎬ咳痰、咯血症状较前改善ꎬ病情较稳定ꎬ入院

７ ｄ 内未再出现咯血ꎮ 患者 ２０２２￣０４￣１７ 再次出现

咯血ꎬ共 ２ 次ꎬ每次量约 ５０ ｍＬꎬ静脉泵入垂体后叶

素改善不佳ꎮ 行支气管动脉造影＋栓塞术治疗难

治性咯血双侧支气管动脉及双侧锁骨下动脉造影

(图 ３)示:双侧支气管动脉迂曲增粗ꎬ分支血管增

粗、紊乱ꎬ周围可见不规则血管团ꎬ右侧气管动脉

起始处近端疑有脊髓动脉交通血管ꎻ右侧锁骨下

动脉甲状颈干动脉部分分支血管远端迂曲、增粗ꎮ
造影后选择双侧支气管动脉及右侧甲状颈干动脉

分支血管行栓塞治疗ꎮ 栓塞效果满意ꎮ １ ｄ 后患

者出现发热ꎬ体温最高 ３８.２ ℃ ꎬ复查化验示:白细

胞计数 １８.６３×１０９ / Ｌ、中性粒细胞百分比 ０.６７３、降钙

素原 ０.０６１ ｎｇ / ｍＬ、血清淀粉样蛋白 Ａ ４０２.１９ ｍｇ / Ｌ、
血培养阴性ꎮ 患者呼吸道症状较前好转ꎬ相关辅助

检查未发现并发症表现ꎬ且痰培养仍为多食醋伯克

霍德氏菌ꎬ发热原因可能与哌拉西林他唑巴坦钠引

起的药物热相关ꎬ同时革兰阳性球菌导致血流感染

暂无法排除ꎬ遂更换抗感染方案为头孢哌酮舒巴坦

钠、替考拉宁、米诺环素ꎮ 复查化验示炎性指标降至

正常ꎬ于 ２０２２￣０４￣２４ 出院ꎮ

图 ３　 支气管动脉栓塞术影像
Ａ:右肺支气管动脉栓塞之前ꎻＢ:右肺支气管动脉栓塞之后ꎻＣ:左肺支气管动脉栓塞之前ꎻＤ:左肺支气管动脉栓塞之后ꎮ

Ｆｉｇｕｒｅ ３　 Ｉｍａｇｅ ｏｆ ｂｒｏｎｃｈｉａｌ ａｒｔｅｒｙ ｅｍｂｏｌｉｚａｔｉｏｎ
Ａ: Ｐｒｅｏｐｅｒａｔｉｖｅ ｒｉｇｈｔ ｐｕｌｍｏｎａｒｙ ｂｒｏｎｃｈｉａｌ ａｒｔｅｒｙ ｅｍｂｏｌｉｚａｔｉｏｎꎻ Ｂ: Ｐｏｓｔｏｐｅｒａｔｉｖｅ ｒｉｇｈｔ ｐｕｌｍｏｎａｒｙ ｂｒｏｎｃｈｉａｌ ａｒｔｅｒｙ ｅｍｂｏｌｉ￣
ｚａｔｉｏｎꎻ Ｃ: Ｐｒｅｏｐｅｒａｔｉｖｅ ｌｅｆｔ ｐｕｌｍｏｎａｒｙ ｂｒｏｎｃｈｉａｌ ａｒｔｅｒｙ ｅｍｂｏｌｉｚａｔｉｏｎꎻ Ｄ: Ｐｏｓｔｏｐｅｒａｔｉｖｅ ｌｅｆｔ ｐｕｌｍｏｎａｒｙ ｂｒｏｎｃｈｉａｌ ａｒｔｅｒｙ
ｅｍｂｏｌｉｚａｔｉｏｎ.

１.４　 转归及随访

患者因“发热 １ 周”于 ２０２２￣０５￣０４ 再次入我科

治疗ꎬ体温最高 ３９ ℃ꎬ伴咳嗽、咳痰ꎬ痰中偶带血丝ꎮ
复查胸部 ＣＴ 示较前变化不著ꎮ 入院后采血行二代



陈倩ꎬ等.成人囊性纤维化 １ 例并文献复习 ４５　　　 　

测序技术示:洋葱伯克霍尔德菌及少量福西亚分枝

杆菌ꎮ 与多食醋伯克霍尔德菌同属的伯克霍尔德菌

为非发酵菌ꎬ是结构性肺病中常见的定植菌ꎬ考虑其

引起败血症ꎮ 患者痰培养出多重耐药的铜绿假单胞

菌ꎬ给予患者头孢哌酮舒巴坦钠、替考拉宁、氟康唑

治疗后呼吸道症状好转ꎮ 患者诉上腹痛ꎬ伴有反酸、
恶心、呕吐等症状ꎬ行上消化道钡餐示:胃、食管轻度

反流ꎻ轻度胃下垂ꎬ胃炎ꎬ胃动力差ꎻ十二指肠轻度淤

滞ꎮ 副鼻窦正侧位拍片未见明显异常ꎮ 患者呼吸道

和消化道受累、电解质紊乱ꎬ幼时肠梗阻手术史ꎬ建
议患者及双亲行基因检测ꎮ 因汗液氯离子测定复杂

且费用高ꎬ未行此检查ꎬＣＦＴＲ 基因检测报告(图 ４)
提示患者 ｃ.３２０Ｃ>Ａ:ｐ.Ａ１０７Ｄ 纯合变异ꎬ患者父母

在该位点均为杂合变异ꎬＣＦ 诊断明确ꎮ

图 ４　 该患者及其父母基因检测结果
Ａ:该患者 ｃ.３２０Ｃ>Ａ:ｐ.Ａ１０７Ｄ 位点纯合变异ꎻＢ:该患者父母 ｃ.３２０Ｃ>Ａ:ｐ.Ａ１０７Ｄ 位点均为杂合变异ꎮ

Ｆｉｇｕｒｅ ４　 Ｔｈｅ ｇｅｎｅｔｉｃ ｔｅｓｔｉｎｇ ｒｅｓｕｌｔｓ
Ａ: Ｔｈｅ ｐａｔｉｅｎｔ ｗａｓ ｈｏｍｏｚｙｇｏｕｓ ｆｏｒ ｃ.３２０Ｃ>Ａ:ｐ.Ａ１０７Ｄꎻ Ｂ: Ｔｈｅ ｐａｔｉｅｎｔ̓ｓ ｐａｒｅｎｔｓ ｗｅｒｅ ｈｅｔｅｒｏｚｙｇｏｕｓ ｆｏｒ ｃ.３２０Ｃ>
Ａ:ｐ.Ａ１０７Ｄ.

２　 讨论及文献复习

ＣＦ 是一种由编码 ＣＦＴＲ 的基因突变引起的常

染色体隐性疾病[４]ꎬ是一种严重的全身性外分泌腺

疾病ꎬ其特征是外分泌管黏液堵塞[５]ꎮ 本病例主要

是支气管扩张反复感染与咯血ꎬ无胰腺功能不全、肝
硬化、假性巴特综合征等临床表现ꎬ且发病年龄较

小ꎬ有幼时肠梗阻手术史ꎬ最终通过基因检测确诊

ＣＦꎮ
ＣＦＴＲ 参与许多器官系统中上皮离子转运和水

电解质稳态的调节ꎮ ＣＦＴＲ 功能障碍导致汗腺导管

中氯化物吸收受损ꎬ汗液中氯化物浓度升高[６]ꎮ 气

道上皮中 ＣＦＴＲ 的缺失或功能障碍导致顶端膜的氯

化物和碳酸氢盐分泌减少ꎬ从而导致气道表面液体

的吸收ꎬ肺部液体失衡致分泌物增多和黏液纤毛运

输减少ꎬ最终出现黏液潴留和气道堵塞ꎮ 黏液潴留

利于反复和持续的细菌感染ꎬ持续增加黏液产生和

炎症ꎬ这一循环导致结构性肺损伤ꎬ即支气管扩张的

发展ꎮ ＣＦ 也会对消化道及消化腺产生不同程度的

影响ꎬ如胰腺功能不全、ＣＦ 相关糖尿病、肝硬化等表

现ꎬ显著提高 ＣＦ 的肺外发生率[７]ꎮ 本研究通过检

索相关文献[８￣１６]ꎬ发现成人 ＣＦ 患者呼吸系统症状多

发ꎬ主要表现为反复下呼吸道感染、支气管扩张症

等ꎬ但病变严重程度低于 ＣＦ 患儿ꎬ肺功能相对较好

且下降程度低ꎬ铜绿假单胞菌感染也相对较少ꎬ非结

核分枝杆菌感染较多ꎮ 典型的肺外表现如胰腺功能

不全、肝硬化等较少见ꎬ胰腺储备功能较充足ꎮ 也可

有营养不良、电解质紊乱、ＣＦ 相关骨病等表现ꎮ 相

较于 ＣＦ 患儿ꎬ成人 ＣＦ 患者住院率高ꎬ死亡率显著

降低ꎬ预后较好ꎮ
本例患者以呼吸道受累症状为主ꎬ反复下呼吸

道感染致结构性肺病的发生发展ꎬ铜绿假单胞菌是

ＣＦ 患者气道慢性感染的主要细菌病原体[１７]ꎬ抗感
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染治疗应首先经验性选择覆盖铜绿假单胞菌的敏感

抗生素ꎬ但本例患者多次痰培养结果均提示病原菌

为伯克霍尔德菌属ꎮ 最初ꎬ洋葱伯克霍尔德菌作为

ＣＦ 患者的机会性致病菌出现ꎬ由于顽固耐药性和广

泛传播的倾向而被大众悉知[１８]ꎮ 伯克霍尔德菌感

染的治疗和管理仍然是临床医生面临的长期挑战ꎬ
本例患者治疗过程中ꎬ医生结合药敏试验多次调整

抗生素联合治疗方案ꎬ才得以将感染有效控制ꎮ
１９８９ 年ꎬＲｉｏｒｄａｎ 等[１９] 运用定位克隆法将 ＣＦ

致病基因克隆出来ꎻ１９９５ 年ꎬ陈柏华等[２０] 应用多聚

酶链式反应￣单链构象多态性方法分析了 ２ 例经尸

检诊断为 ＣＦ 患者的 ＤＮＡꎮ 迄今为止ꎬ已描述的

ＣＦＴＲ 变体的核苷酸序列增加到 ２ ０００ 余种[２１]ꎬ患
者 ＣＦ 表型的显著差异可能是许多因素的作用ꎬ包
括 ＣＦＴＲ 基因型的多样性、修饰基因的影响和环境

因素等ꎮ 已在蛋白质水平上进行了 ７００ 多种致病变

异的注释ꎬ有利于了解基因变异的功能与表现间的

联系与治疗反应ꎮ
本研究分别以“囊性纤维化” “Ｃｙｓｔｉｃ Ｆｉｂｒｏｓｉｓ”

ＡＮＤ“Ｃａｓｅ Ｒｅｐｏｒｔｓ”为关键词检索中国知网、万方

数据知识服务平台、ＰｕｂＭｅｄ 数据库中相关文献ꎬ发
现国内 ＣＦ 患者的 ＣＦＴＲ 基因突变类型多表现为杂

合突变ꎬ且突变位点与国外有较大差异[２２]ꎬ７０％ ~
９０％高加索人种的 ＣＦ 患者中至少 １ 个等位基因携

带 ｐ.Ｐｈｅ５０８ｄｅｌꎬ但其在我国 ＣＦ 患者中少见ꎮ 此差

异同样见于不同年龄发病的 ＣＦ 患者ꎬ成人 ＣＦ 患者

ｐ.Ｐｈｅ５０８ｄｅｌ 等突变少见ꎬ携带残留功能变异的基因

突变体(如 ｐ. Ｇｌｙ９７０Ａｓｐ) 可能性高ꎮ ｐ. Ｐｈｅ５０８ｄｅｌ
纯合突变是西方国家在任何年龄诊断的 ＣＦ 患者的

最常见基因型ꎬ因该基因型的严重程度及早期典型

的临床表现ꎬ在 ＣＦ 患儿的诊断中有至关重要的作

用ꎮ 国内外 ＣＦ 患者的不同临床症状发生率有差

别ꎬ如我国 ＣＦ 中胰腺功能不全发生率明显低于国

外ꎮ 本例患者为 ｃ.３２０Ｃ>Ａ:ｐ.Ａ１０７Ｄ 纯合变异ꎬ且
无明显胰腺功能不全表现ꎮ 携带轻度 ＣＦＴＲ 变异的

ＣＦ 患者胰腺功能不全可能在其生命后期发生或不

发生ꎬ且胰腺功能充足的 ＣＦ 比胰腺功能不足者发

生急性胰腺炎的风险更高[２３]ꎮ 临床表型与基因型

差异间是否有明确的指向及对应关系ꎬ需要临床医

生建立新的 ＣＦ 筛查平台ꎬ建议纳入我国 ＣＦＴＲ 常

见突变ꎬ并研究其对翻译水平的影响ꎬ明确疾病表型

后尽早诊断、精准治疗ꎮ 我国 ＣＦ 的确诊年龄明显

大于国外患者ꎬ可能是由于国外新生儿进行常见

ＣＦＴＲ 基因突变联合检测ꎬ在无症状或轻微症状时

即可诊断ꎬ我国也应尽早普及包含 ＣＦＴＲ 基因的新

生儿筛查ꎬ尽早诊治 ＣＦ 患儿而改善预后ꎮ
除了清除气道分泌物并控制感染(如体位引

流、高渗盐水雾化、联合敏感抗生素等)治疗ꎬ以及

胰酶代替治疗、高热量饮食、补充脂溶性维生素等对

症支持治疗[２４] 外ꎬ随着基因测序技术的发展ꎬ在明

确 ＣＦ 病因后ꎬ引进了能够解决潜在分子缺陷的小

分子药物ꎬ即囊性纤维化跨膜传导调节因子调节剂ꎬ
改善了 ＣＦ 患者的健康状况[２５]ꎮ 研究显示ꎬ使用

ＣＦＴＲ 蛋白增强剂 ｉｖａｃａｆｔｏｒ、ＣＦＴＲ 蛋白校正剂 ｔｅｚａ￣
ｃａｆｔｏｒ 和 ｅｌｅｘａｃａｆｔｏｒ 三联疗法治疗 ｐ.Ｐｈｅ５０８ｄｅｌ 的 ＣＦ
患者ꎬ在改善肺功能、减少肺部病变急性加重次数及

降低汗液氯离子水平上均有显著效果ꎬ同时未见严重

的不良反应[２６]ꎮ 目前针对其他突变的特异性基因治

疗也在研究中ꎮ 由于我国 ｐ.Ｐｈｅ５０８ｄｅｌ 致 ＣＦ 患者较

少ꎬ所以 ＣＦＴＲ 小分子调节剂临床应用受限ꎬ且我国

ＣＦＴＲ 突变具有很大异质性ꎬ应通过基因检测丰富

ＣＦ 基因谱ꎬ并明确不同突变与临床表型间的关系ꎬ不
断探索适合我国 ＣＦ 患者的靶向治疗方式ꎮ
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