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Cisticna

Cisti¢na fibroza (CF, mukoviscidoza)
je prirojena presnovna bolezen, ki
se deduje avtosomno recesivno. V
Sloveniji se vsako leto rodijo pribli-
Zno $tirje otroci z obolelim genom.
Prenasalec okvarjenega gena je
vsak trideseti Evropejec. Bolezen
prizadene skoraj vse eksokrine
Zleze. Prizadeta so dihala, trebusna
slinavka, érevesje, znojnice, spolne
leze. Kljub medicinskemu
napredku je cisti¢na fibroza se
vedno bolezen, za katero ni na raz-
polago nobenih zdravil, s pomocgjo
razli¢nih terapeviskih postopkov pa
se je pricakovana Zivljenjska doba
obolelih vendarle nekoliko zvisala.
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Kako bolezen nastane?

Cisti¢na fibroza je bolezen, ki se deduje avto-
somno recesivno. To pomeni, da mora otrok

prejeti okvarjeni gen tako od matere kot tudi

od oéeta. Otrok s cisti¢no fibrozo se lahko

rodile star§ema, ki sta oba nosilca CF-gena.
Z genetskimi preiskavami lahko Ze zelo zgo-
daj ugotovimo, ali je v genetskem zapisu pri-
soten okvarjeni gen. S pomodjo prenatalne

diagnostike se lahko starsi, ki Ze imajo otroka

s cisti¢no fibrozo, odlodijo o nadaljnjem

potomstvu. Gen uravnava nastajanje belja-
kovine, ki ureja prenos natrijevih in kloridnih

ionov skozi celiéno membrano. Ce sta torej

nenormalna oba gena, je prenos natrija in

klorida moten, kar vodi v dehidracijo in

povecano viskoznost sluzi pankreasa, plju¢-
nih Zlez, epitela prebavnega trakta, koZe in

spolovil. Bolnik razvije prizadetost respira-
tornega, gastrointestinalnega trakta, spo-
lovila in koze. Pri razliénih kombinacijah

genetskih motenj lahko nastane tudi blazja

oblika bolezni, pri kateri se klini¢ni znaki

pojavijo Sele v odrasli dobi.

Kako jo prepoznati?

Pri 20 % bolnikov se bolezen pokaZe 7e takoj
po rojstvu kot mekonijski ileus (Erevesna
zapora). Mekonij je novorojenckovo prvo
blato, ki se pri obolelem novorojencku po
¢revesju pomika veliko pocasneje kot pri
zdravem. Kadar je mekonij pregost, zamasi
¢revo, kar v skrajnem primeru vodi do pre-
drtja €revesa. Pri velini bolnikov se bolezen
pokaze Sele kasneje v otroitvu, ko se poja-
vijo $tevilne plju¢nice in bronhitisi. Zaradi
preobilice viskozne sluzi v plju¢ih in manjie

fibroza

uéinkovitosti odstranjevanja sluzi z migetal-
kami sluznice pride do kolonizacije z razlic-
nimi mikroorganizmi, ki povzrocijo vnetje.
Najveckrat so to Staphylococcus aureus, Hae-
mophilus influenza, Pseudomonas aeruginosa,
Burkholderia cepacia. Pogosto je prvi znak
kaselj ter tezko in piskajoce dihanje. Z leti
pride do postopnega razvoja kronicnih
okuZb in do pojava bronhiektazij, pljuca se
kréijo in zmanjsujejo svojo prostornino.

Oboleli otrok slabo pridobiva na tezi. Tre-
buina slinavka izlo¢a nezadostne koli¢ine
encimov, ki so potrebni za pravilno prebavo
mascob in beljakovin. Zaradi tega pride do
odvajanja smrdecega in mastnega blata.
Dokler je dojencek dojen, se relativno dobro
razvija, predvideva se, da zaradi lipaze, kise
nahaja v materinem mleku, teZave nastanejo
ob postopnem privajanju na ostalo hrano.
Otrok ima lahko popolnoma normalen tek,
vendar je suh in slaboten. Zaradi nezado-
stne absorpcije v mas¢obah topnih vitami-
nov (A, D, E, K) lahko pride do nastanka rahi-
tisa, noéne slepote, anemij in motenj v
strjevanju krvi. Ce nastopi rahitis, se posle-
di¢no zmanjsa tudi plju¢na funkcija in spo-
sobnost izkasljevanja ter ¢iscenja dihalnih
poti, kar dodatno privede do poslab3anja
pljiu¢ne bolezni. Pogostejsi so tudi Zoléni
kamni, viskozna sluz pa lahko zamasi Zoléne
vode in oteZuje izlo€anje Zoléa, kar v skraj-
nem primeru privede do ciroze jeter.

Pri nekaterih bolnikih se lahko razvije od
inzulina odvisna sladkorna bolezen, saj obo-
lela trebusna slinavka ne proizvaja dovolj
inzulina.
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Drustvo za cisti¢no fibrozo Slovenije

Drustvo za cisti¢no fibrozo Slovenije je bilo ustanovljeno lani ob 1. evropskem tednu
osvescenosti o cisticni fibrozi. Njegova prva predsednica je postala Slavka Grmek
Ugovsek,

Glavni namen drustva je nudenje organizirane pomoti vsem bolnikom z redkimi
boleznimi, obolelimi za cisti¢no fibrozo, in njihovim druzinam, da bi jim lahko omo-
godili najvisjo moZno kakovost Zivijenja. Poleg tega Zeli drutvo osveicati strokovna
in drugo javnost o tej bolezni ter dosedi boljie in daljse Zivljenje bolnikov s cisti¢no
fibrozo. Drustvo se zavzema za varstvo ¢lovekovih pravic, izbolj8anje statusa in pra-
vic bolnikov ter njihovih druzin na razli¢nih podrogjih Zivljenja. V Sloveniji je eviden-
tiranih manj kot 100 bolnikov s cistiéno fibrozo. Ocena bolnikov s cisti¢no fibrozo v
Sloveniji je priblizna in tudi ni mogoée podati povprecne Zivljenjske dobe teh bolni-
kov, ker 3e vedno ni vzpostavljen nacionalni register za cisti¢no fibrozo, bolniki pa so
razprieni po lokalnih bolnidnicah. Z zgodnjo diagnozo, s pravilnim zdravljenjem simp-
tomov in celostno obravnovo bolnikov, z uporabo najkakovostnejsih medicinsko-teh-
ni¢nih pripomockov, zdravil in visokokalori¢nih prehranskih dodatkov se lahko misda
Zivljenja resi oz. podalj3a njihova Zivljenja.

Drustvo je vzpostavilo tudi spletno stran http:/fwww.drustvoct.si, na kateri so na
voljo informacije o aktivnostih druitva in informacije o cisti¢ni fibrozi. Na spletni strani
je objavljena tudi pristopna izjava za vélanitev v druétvo. Vse zainteresirane va bimo,

Bolniki s cisti¢no fibrozo so ve¢inoma neplo-
dni. Ve¢ kot 95 % prizadetih moskih je

namre¢ sterilnih, in sicer zato, ker se semen-
Cice sploh ne razvijejo, ali zato, ker je njihovo

Stevilo premajhno ali pa so slabge gibljive.
5 pomocdjo biomedicinskih postopkov ume-
tne oploditve je vedno ve¢ mladih mozkih,
ki jim je omogoéena moznost potomstva.
Pri Zenskah so izlo¢ki materni¢nega vratu

pregosti in zmanjiujejo plodnost. Ceprav so

zapleti pribolnicah s cisti¢no fibrozo pogo-
stejsi, je kar nekaj bolnic, ki so donosile zdra-
vega otroka. Bolniki imajo lahko prizadete

tudi nosne, obnosne votline in nosni del

Zrela, kar se kaze z otefenim dihanjem, s

slab%im vohom, pogostimi vnetji sinusov in

znosno polipozo.

Pot do diagnoze je enostavna
Zaradi zelo dobro organizirane primarne
pediatri¢ne mreZe otroke s cisti¢no fibrozo
precej hitro odkrijejo, najveckrat v petem
mesecu. Starsi obitajno opazijo, da njihovi
otroci ne pridobivajo na tezi, odvajajo
mastno in sluzasto blato ter so zaradi preve-
like koli¢ine izlo¢enega natrijevega klorida
v znoju nekoliko slani. Za postavitev dia-
gnoze se uporablja pilokarpinsko iontofo-
rezo znoja, preiskavo, ki meri koli¢ino soli v
znoju. Temu sledi $e nadaljnja diagnostika,
ki pokaze, v kakinem stanju so doloéeni
organski sistemi. Diagnozo zanesljivo potr-
dijo z genetsko analizo. V nekaterih drzavah
jevpeljan tudi presejalni test novorojencev,
ki pomaga k zgodniji diagnozi. Iz kaplje krvi
v prvem tednu Zivijenja doloéijo imunore-
aktivni tripsinogen (IRT).

da se v¢lanijo v drustvo ali donirajo sredstva za delovanje drustva.

Podporno zdravljenje in
transplantacije

Starsi, ki se soocajo s teZko diagnozo svojega
otroka, potrebujejo psiholosko oporo in
dobro razlago izbranega pediatra. Cisti¢na
fibroza je bolezen, ki potrebuje veliko prila-
gajanja ter Custvene podpore, saj poseze v
delovanje celotne druZine. Ker zdravila za
cisticno fibrozo 3e ni, obsega terapija prepre-
Cevanje in zdravljenje plju¢nih in drugih
okuzb, fizioterapijo, psiholozko in socialno
oporo ter podporno zdravljenje ob Stevilnih
zapletih.

Bolnika s cisti¢no fibrozo najveckrat ogro-
zajo bolezni plju¢ in slab3anje plju¢ne funk-
cije. Na ugoden izid zdravljenja pljué¢nih obo-
lenj vpliva zgodnije in zadostno uvajanje
respiratorne fizioterapije in drenaze bronhi-
alnega sekreta. Fizioterapija je uspeina le v
primeru, ce bolnik naucene tehnike izvaja
pravilno in veckrat na dan. Poznamo $tevilne
tehnike, med katere pridtevamo polozajno
drenazo, pretrkavanje (perkusijo), vibracijo
ter asistirano kadljanje. Obstaja tudi nekaj
pripomockov. Eden izmed njih je flutter tre-
petalec, ki je enostaven in ucinkovit pripo-
mocek. S pomocjo pihanja skozenj se v dihal-
nih poteh odluiéi sluz, ki nato potuje navzgor
proti grlu. Pri poloZajni drenazi pomagajo
otroku iz¢istiti plju¢a z dologenimi polozaji,
saj se sluz zaradi teznosti, ki nastane ob spre-
membah polozaja, laZje izluiéi. Potrebne so
tudi dihalne vaje, s pomoéjo katerih bolniki
vegjo ucinkovitost dihanja in izkadljevanja.
Pomembno vlogo imajo tudi inhalacije zdra-

vil za red¢enje sluzi (mukolitikov), kortiko-»

65 vrtnic - simbol cisti¢ne
fibroze

Simbol je nastal leta 1965 zaradi
precej dejavne prostovoljke Funda-
cije CF Mary G. Weis, ki je imela tri
sinove, obolele s cisti¢no fibrozo.
Vsak dan je klicala razli¢ne vladne

in nevladne organizacije ter iskala
finanéno pomot za raziskave. Njen
Stiriletni sin Richard, ki je vec¢krat
prisluhnil materinim telefonskim
pogovorom, ji je ez nekaj casa dejal:
»Sedaj pa vem, za koga delas. Delas za
65 vrtnic.« Zaradi podobne izgovor-
Jave besed cystic fibrosis in sixtyfive
roses je decek mislil, da mati dela za
65 vrtnic. Od takrat naprej je vrtnica
simbol bolnikov s cisti¢no fibrozo.

Novo na
Gorenjskem!

Sola plesa
ob drogu -
izrazite svojo
Zzenskost
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steroidi pa lahko olajsajo simptome pri
dojenckih s hudim bronhialnim vnetjem in
bolnikih z zoZenimi dihalnimi potmi, kijih ni
mogoce razsiriti z bronhodilatatorji. Zaradi
stevilnih okuzb dihalnih poti so bolniki pri-
morani celo nekajkrat letno jemati antibio-
tiéno terapijo, kar z leti lahko povzroci odpor-
‘nost na antibiotike. Epizode poslab3anja
plju¢ne bolezni velikokrat pripeljejo do
upada pljué¢ne funkcije. Edina terapeviska
moznost pri hudo prizadetem plju¢nem
tkivu je transplantacija pljuc.

Za presaditev plju¢ so primerni tisti bol-
niki, pri katerih so izérpane vse mo¥nosti zdra-
vljenja (zdravljenje z drugimi operativnimi
postopki, zdravili in s kisikom), pri¢akovano

preZivetje pa je ocenjeno na leto ali manj. V.

primeru cisti¢ne fibroze se pri dolo¢enih

posameznikih, ki so se zaradi bolezni izolirali

od socialnega okolja, hujiajo ali krvavijo iz

spodnjih dihalnih poti, odlocijo za transplan-
tacijo Ze veliko prej. Pomembno je tudi, da

so kandidati pred presaditvijo dovolj telesno

pripravijeni ter da nimajo pridruzenih bole-
zni. Vsakega bolnika seznanijo tudi z dolgo-
trajnim posttransplantacijskem zdravijenjem,
v katerega mora biti vklju€ena vsa bolnikova

druZina.

Kzdravljenju se pristeva tudi nadomes¢a-
nje encimov trebusne slinavke. Bolniki z okr-
njenim delovanjem trebusne slinavke morajo
ob vsakem obroku zauziti kapsule z nadome-
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stnimi encimi. Dietetiki naértujejo ustrezno

prehrano, ki mora zadostiti kalori¢nim ter
vitaminsko-rudninskim zahtevam. Poleg obi-
¢ajnih Zivil so priporogeni tudi prehrambeni

dodatki, bogati z beljakovinami, vitamini in

drugimi snovmi, potrebnimi za zdravo delo-
vanje telesa. V primeru napredovanja jetr-
nega obolenja in pojava ciroze je potreba

transplantacija jeter. Ker so bolniki's cisti¢no

fibrozo velikokrat hospitalizirani, je treba med

hospitalizacijo ¢im bolj omejiti moznost

novonastalih okuzb.

Otroka je treba spodbujati h kaslju. Ste-
vilni otroci skudajo kadelj zaradi druzbene izo-
lacije prikriti. Ceprav je zdravljenje zaenkrat
le simptomatsko, so vsi upi uprti v genetsko
zdravljenje. |zsledki naj bi bili dobri, vendar
pravih rezultatov za zdaj e ni,

Priporodene preiskave, ki jih pri

otroku s cisti¢no fibrozo

opravl;a]o enkrat letno:
hemogram

+  ionogram

- testijetrne funkcije (AST, ALT. AF, gama GT,
bilirubin, albumini, Zol¢ne kisline)

- testiledvi¢ne funkcije

= urin

+ 1g9G, IgG

« vitamini A, E, 25 (OH)D,,

+ cink, selen

+ testi koagulacije

sputum na patogene bakterije in glive
spirometrija
RTG-pljuc
- ultrazvok abdomba
+  ultrazvok doppler portalnega sistema
» 3-dnevniprehranski dnevnik zaradi nado-
mes&anja encimov trebu$ne slinavke
ultrazvok srca
ORL-pregled
= krvnisladkor
+ Stevilni drugi indicirani pregledi

Kam po pomoé?

Do 19. leta starosti obravnavajo vse sloven-
ske bolnike s cisti¢no fibrozo v Centru za

cisti¢no fibrozo na Pediatri¢ni kliniki UKC Lju-
bljana, ki je bil ustanovljen leta 1985. V zdrav-
niskem timu sodelujejo pulmolog, gastroen-
teorolog, dietetik, otorinolaringolog,
fizioterapevt ter psiholog. Leta 2009 je bilo

v Sloveniji ustanovljeno Drustvo za cisticno

fibrozo, kizdruzuje bolnike s cisti¢no fibrozo,
njihove svojce in zdravstvene delavce. Nudi

tako strokovno kot psiholodko pomoé pri pre-
magovanju vsakodnevnih teZav obolelih in

njihovih druZin. Kontaktne podatke najdete

na spletni strani www.drustvocf.si.

Zellte ZIvetl zdravo' pane veste kako.?

Prekomerna tefesna teza v druzmr holesterol tegobe,

gau\ z““"é‘q

Spoznajte osnovne zakonitosti zdravega zivljenja
na celodnevnem seminarju:

»Primerna telesna teza - garancija za zdravo zivljenje«
sobota, 11. december v Skofji Loki

Predavanja
Postavima si realne cilje - kako do uspeha?
Uravnavajmo telesno teZo z uravnoteZeno in zdravo prehrano
« Zdravnisko predavanje o uravnavanju telesne tefe — nevarnosti
povezane s prekomerno teZo in kako pomaga medicina
Pomen rednega gibanja za hujsanje in uravnavanje telesne teze
Delavnice
Priprava zdravih zelenjavnih namazov in prigrizkov
Priprava zdravih sladic ter sadnih napitkov za prazniéni éas
» Demonstracija uinkovitih vadb za krepitev migic in oblikovanje
telesa
Tehtanje z analizatorjem telesne sestave in razlaga rezultatov

Cena celodnevnega seminarja je 69 eur,
VkljuCuje vsa predavanja, delavnice, meritve z analizatorjem telesne
sestave in kosilo.

Za mformacue pokhcnte na tel.: 04/SI 55 881 041/7 03
: all pqsrfe na |nfo@fre|smg Si, WWW. solazdravegahuisanja.SI-._ s
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