REDKE BOLEZNI: cistiéna fibroza
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SO vse boljsi
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Pise Ursa Blejc

Cisticna fibroza je redka bolezen, a je najpogostejsa dedna bolezen pri belcib. Vsako
leto jo v Sloveniji na novo odkrijejo pri sestib do sedmib otrocib. To je kronicna bolezen,
katere posledica je povecana gostota sluzi na povrsju sluznic, zato najbolj prizadene
pljuca in prebavila, a tudi stevilne druge organe. Tako huda je, da je bila zaradi kratke
Zivljenjske dobe obolelib se pred leti to le bolezen otrok. Z napredkom medicine so obeli
bolnikov veliko bolfsi, saj se njibova Zivljenjska doba podaljsuje.

o 19. leta starosti vse
slovenske bolnike s ci-
sticno fibrozo, trenutno

jih je 56, obravnavajo v Centru
za cisti‘no fibrozo na Pediatri¢-
ni kliniki Univerzitetnega klinic-
nega centra v Ljubljani, ki je bil
ustanovljen Ze leta 1985,
“Evropska  priporocila  za
zdravljenje cisticne fibroze za-
htevajo celostno obravnavo. Bo-
lezen ne prizadene samo enega
organskega sistema, ampak je
kompleksna oziroma sistemska.
Za vodenje zdravljenja je po-
trebnih ve¢ razli¢nih strokovnja-
kov. Tak nacin obravnave ima
rudi na§ Center za cistiéno fi-
brozo, ki ga vodi pulmolog, so-
delujejo pa Se gastroenterolog,
endokrinolog, dietetik, fiziote-
rapevt, psiholog in specialist za
bolezni nosu udes in grla,” nam
je pojasnila asist. mag. Andreja
Borinc Beden, dr. med., ki tam
vodi Sluzbo za pljucne bolezni.

Slani otroci
PrenaSalec okvarjenega gena

A cistiCno fibrozo je vsak tride-
seti Evropejec. Vendar se bole-

zen izrazi le v primeru, da otrok
podeduje okvarjeni gen od
mame in od oceta, razlaga sogo-
vornica. Osnovna okvara pri ci-
sti¢ni fibrozi je moteno prehaja-
nje natrijevih in kloridnih ionov
v zlezah z zunanjim izlocanjem
(eksokrine Zleze). Njihova sluz
je pregosta in zato masi izvodi-
la. Te Zleze so v pljucih, trebus-
ni slinavki, jetrih, semenovodih,
sinusih ...”

S tem so povezane tudi posle-
dice, od tega, da sluz masi plju-
¢a in hkrati nudi idealno gojisce
bakterijam, do zmanjSanega vsr-
kanja hranil v prebavilih in pov-
zrocitve neplodnosti pri moskih.

V nekaterih drzavah cisticno
fibrozo odkrivajo s prescjalni-
mi testi ob rojstvu. V Sloveniji
tega ni, a se kljub temu lahko
pohvalimo z zgodnjim odkri-
vanjem. “Povprecna starost ob
odkritju bolezni je 5,3 meseca,
kar je pod evropskim povpre-
dem. V zadnjem letu smo pri
vecdini otrok odkrili bolezen Zze
pri drugem mesecu. Zelo zgo-
daj jo odkrijemo zaradi dobro
primarne pedia-
tricne mreze, v kateri se za¢nejo

organizirane

Asist. mag. Andreja Borinc Beden, dr. med., poudarja, da obstaja tudi
svetlejsa plat te resne bolezni: “Vecina otrok s cisticno fibrozo je v tako
dobrem stanju, da lahko prihaja samo na ambulantne preglede.”
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sistematski pregledi dojenckov
pri enem mesecu.” Tam opazijo
prve simptome, ki so najbolj po-
gosto povezani s prebavili:

¢ orrok ne napreduje primerno
na telesni tezi

* pogosto odvaja vedje koli¢ine
blara, blato je slabo prebavljeno,
mastno in smrdece

e zaradi bolezni se v poveca-
ni koli¢ini izloc¢a natrijev klorid
oziroma sol v znoju, tako da
stardi opazijo, da so dojencki
bolj slani.

“Najpogosteje  se  bolezen
pokaZe z nenapredovanjem pri
telesni teZi. Drugi simptomi s
strani dihal se obicajno pojavijo
pozneje.”

Kasljanje se ne neha

Vendar so glavni povzrocitelji
tezav pozneje praviloma bolez-
ni pljud, zato bolezen spremlja
tudi kroni¢ni kaselj. Kot razlaga
asist. mag. Andreja Borine Be-
den, dr. med., v pljucih zaradi
goste sluzi, ki masi dihalne poti,
prihaja do oslabelega &idcenja.
Pogoste so okuZbe z razli¢nimi
bakterijami (Staphylococcus au-
reus, Haemophbilus influenzae,
Pseudomonas aeruginosa, Ste-
notrophomonas maltophilia in
Burkholderia cepacia).

Z zdravljenjem zato Zelijo po-
vecati izloCanje sluzi iz dihalnih
poti. “Bolniki inhalirajo zdravila
za redcenje sluzi (mukolitike).
Po inhalacijah izvajajo 3e fiziote-

Imajo svoje drustvo

rapijo, s katero omogocijo ¢is¢e-
nje dihalnih poti. Z masazo prs-
nega kosa in uporabo razli¢nih
fizioterapevtskih  pripomockov
premikajo sluz iz vseh predelov
plju¢, da jo potem izkasljajo.”

Ker gre za pogoste ponavlja-
joce se bakterijske okuzbe, je
hkrati veckrat potrebno zdravlje-
nje z antibiotiki. Kljub temu se
bolniki lahko zdravijo doma. Le
&e je poslabdanje hujse, so spre-
jeti v bolnidnico. Nekateri otroci
rabijo antibiotike Stiri- do petkrat
na leto, razlozi zdravnica. Pri tem
nastane nova tezava, saj postaja-
jo bakterije z leti odporne na an-
tibiotike in zdravljenje je vedno
teZje. “Potrebujemo vedno moc-
nejse antibiotike, ki imajo lahko
tudi stranske ucinke (okvara slu-
ha, ledvic). Tako da je treba tudi
te zaplete ves ¢as spremljati.”

Bakterije, ki se naselijo v
dihalih, povzrocajo vnetja di-
halnih poti. Stalna vnetja lahko
povzrodijo brazgotinjenje in v
zelo napredovali fazi bolezni
pride do kroni¢ne dihalne ne-
zadostnosti. Takrat je potrebno
zdravljenje s kisikom in naza-
dnje presaditev pljuc,

Podhranjenost
kljub hrani

Pri bolnikih s cisti¢no fibrozo
so obi¢ajno prizadeta tudi pre-
bavila. “Pri vecini slabse deluje
trebudna slinavka, a lahko so
zraven prisotne Se druge tezave,

Ker je v Sloveniji cisti¢na fibroza kot redka bolezen 3e vedno
premalo poznana, je lani nastalo Drudtvo za cisticno fibro-
z0 Slovenije, ki zdruzuje bolnike, njihove svojce, zdravstveno
osebje in druge podpornike. Namen druStva je organizirana
pomo¢ vsem bolnikom, obolelim s cisti¢no fibrozo, in njiho-
vim druzinam, prizadevajo si za boljSe in dalj$e Zivljenje bolni-
kov. Druitvo je namenjeno redevanju in lajsanju socialnih stisk
ter tezav, nudenju pomoci ljudem, katerih zdravje ali Zivljenje
je ogrozeno, in krepitvi njihovega zdravja. Ve¢ o drudtvu naj-
dete na spletni strani http://www.drustvoct.com.
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Asist. Jernej Brecelj, dr. med., meni, da je ustrezna prehranjenost
eden od najpomembnejsih ciljev zdravijenja. Slabse prehranjeni bol-
niki bi morali veé¢ uporabljati dodatno hranjenje skozi cevko.

kot so vnetje Zelodéne sluznice
in poziralnika, zapora ¢revesja
z blatom (Ze takoj po rojstvu),
jetrne bolezni in drugo,” razlaga
asist. Jernej Brecelj, dr. med., s
Klini¢nega oddeleka za pedia-
tricno gastroenterologijo, hepa-
tologijo in nutricistiko.

S trebusno slinavko ima teZa-
ve 95 odstotkov slovenskih baol-
nikov s cistiéno fibrozo. Zleza
izlo¢a premalo encimov, ki so
potrebni za razgradnjo hranil.
To so:

e lipaza za razgradnjo maScob
e amilaza za razgradnjo Skro-
ba in

e proteaza za razgradnjo belja-
kovin.

Zaradi tega so bolniki pod-
hranjeni in pri majhnih otrocih

se hiro opazi, da zaostajajo v
tezi. “Encime trebudne slinavke
moramo nadome$cati, vendar
imamo za to ucinkovita zdravi-
la,” pove strokovnjak. Ustrezna
prehranjenost je tudi eden od
najpomembnejsih ciliev zdravlje-
nja, saj se dobra prehrana pozna
rudi na pljucih. “Stremimo k nor-
malni medani prehrani. Vendar
morajo slabse prehranjeni bol-
niki dostikrat jemati Se poscbne
dodatke ma3cob, bodisi v obliki
zdravih rastlinskih mas¢ob, mast-
nih morskih rib ali prehranskih
dopolnil. Dodajamo 3e vitamine,
bodisi posamezne vitamine, ki
so topni v mascobah, ali pripra-
vek z vsemi potrebnimi vitamini
in mikroelementi, ki pa je za zdaj
dostopen le v tjini.”



Sluz zapira
dihalne poti.

Pliuca

To je za nckatere bolnike s
finan¢nega vidika tezko, saj jim
zavarovanje krije le polovico
stroskov za kalori¢na dopolnila.
Vendar jim vsaj izdatke za vita-
minske pripravke, ki so potrebni
za zdravljenje cisti¢ne fibroze,
pokrije v celoti. Pridobivanje
olajsav za odrasle je nckoliko
prevec¢ zapleteno, menijo v Dru-
Stvu za cisticno fibrozo, ki je bilo
ustanovljeno lani (prej so imeli
bolniki s cistino fibrozo sekci-
jo v okviru drustva bolnikov za
alergijske in plju¢ne bolezni).

Hranjenje
tudi po cevki

Ce bolnik ne dobiva dovolj
hranil, je potrebno hranjenje po
cevki (nazogastricna sonda), po
kateri dobivajo dodatno, lahko
$e bolj kalori¢no hrano. “Se po-
sebno pri dojenckih hitro pride
do tega, da brez tega ne morejo
pojesti dovolj. Pri vedjih otro-
cih in odraslih je to redkeje, a
kljub temu so bolniki v povpre-
¢ju slabse prehranjeni kot zdra-
vi otroci in bi jih moralo ve¢
uporabljati dodatno hranjenje.
Branijo se ga tudi zaradi tega,
ker zaradi cevke otrok izstopa
v Soli. A ¢e so podhranjeni in
morda Se dodatno bolni, ra-

Sluz zapira

izvodila
trebusne
slinavke.

bijo prav to. TeZje sprejemajo
tudi gastrostomo, po kateri gre
cevka za hranjenje neposredno
v zelodec, a ta ni tako moteca
za vsakdanje Zivljenje. Zanjo ve
le tisti, ki otroka zelo dobro po-
zna,” ugotavlja asist. Jernej Bre-
celj, dr. med.

Odrasli zapleti

Kljub vsem teZavam, poveza-
nim s cisticno fibrozo, se ob do-
brem nadzoru bolezni Zivljenjska
doba bolnikov strmo dviga, pove
mag. Andreja Borinc Beden, dr.
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Zelodec

rebuina slinavka

[zvodilo
trebusne
slinavke

med. “Vendar so se s tem pri
odraslih bolnikih zaceli pojavljati
novi zapleti. Predvsem sladkor-
na bolezen in osteoporoza, za-
pleti pa so tudi s strani nosnega
organa (kronic¢ni sinuzitis, nosni
polipi), s strani jeter (ciroza, je-
trna odpoved). To je lahko veli-
ka tezava, saj sladkorna bolezen
povratno vpliva na samo plju¢no
bolezen in se ob njej delovanje
plju¢ se hitreje slabga.”
Pomanjkanje inzulina je po-
sledica prizadetosti trebusne sli-
navke, kjer sicer nastaja tudi in-
zulin. Na pojav osteoporoze pa

Presaditev izbolj3a Zivljenje

Presaditev plju¢ je za zdaj edina moZnost za zdravljenje na-
predovale plju¢ne bolezni, ki je privedla do konéne odpovedi
organa. Priblizno 15 odstotkov vseh bolnikov s presajenimi
pljudi je bolnikov s cisti¢no fibrozo. Ti so praviloma mlajsi od
ostalih in pri njih se za presaditev odlocijo prej (ko mocno
pade kakovost zivljenja, ob hudih krvavitvah iz spodnjih dihal
ali hujsanju). Od leta 1997 do 2009 so devetnajstim slovenskim
bolnikom s cisti¢no fibrozo presadili pljuca v Univerzitetni bol-
nidnici na Dunaju. Prezivetje bolnikov s cisticno fibrozo je po
presaditvi plju¢ boljse kot preZivetje bolnikov s katero drugo
boleznijo, ki jim presadijo pljuca. Petletno prezivetje bolnikov
s cisticno fibrozo, ki so jim presadili pljuca, je 60-odstotno.
Kakovost Zivljenja po presaditvi je veliko boljsa, tako da se
nekateri bolniki ukvarjajo tudi s $portom. Bolnike za poseg
pripravijo na Klini¢nem oddelku za pljuéne bolezni in alergijo
UKC Ljubljana, kjer skrbijo zanje tudi po posegu.

Risba arhiv Zdravja

vplivajo pogostost vnetij, manj-
5e vsrkavanje dolocenih hranil
in slab%a telesna dejavnost.
Odrasle bolnike vec¢inoma ob-
ravnavajo na ljubljanskem klinic¢-
nem centru ali na Golniku. Tre-
nutno jih je nekaj éez trideset.

Ni lahko, a gre

Bolezen zahteva od bolni-
kov veliko discipline, poudarja
Borine Bedenova. “Dvakrat na
dan izvajajo fizioterapijo, inha-
lirajo mukolitike in vsak dan
morajo zauZziti mnozico zdravil,
od encimov trebudne slinavke
do vitaminov in antibiotikov ob
poslabsanjih. Z vstopom v $olo
je za otroka problem tudi njihov
kroni¢ni kaselj, ki je mote¢ za
okolico, in dogaja se, da svojo
bolezen skuSajo prikrivati in za-
drZzevati ka3elj, kar ni dobro. Bo-
lezen lahko povzrodi predvsem
pri mladostnikih, ki izgrajujejo
svojo samopodobo, resne psi-
hi¢ne tezave.” Zato pri obravnavi
bolnikov sodeluje tudi psiholog.

A obstaja tudi optimisti¢en vi-
dik te bolezni, poudarja zdrav-
nica. “Ve€ina otrok s cisti¢no
fibrozo je v tako dobrem stanju,
da prihajajo samo na ambulant-
ne preglede. Le nekaj je takih,
ki potrebujejo vsake tri do Stiri
mesece tudi bolni$ni¢no zdrav-
ljenje. Otroci normalno obisku-
jejo 3olo, se ukvarjajo z razli¢ni-
mi dejavnostmi in Sportom, med
njimi jih je nekaj zelo dejavnih
Sportnikov.”

Z ustreznimi zdravili, ki jih je
iz leta v leto na razpolago ved,
lahko torej Zze danes pomemb-
no upocasnijo napredovanje
bolezni, ki je bila 3e do pred ne-
kaj desetletji za vecino usodna
Ze v zgodnji mladosti. Vendar
cistiéna fibroza tudi danes Zal
Se ni ozdravljiva. Ker medicina
napreduje, pa morda reditev za
to monogensko bolezen ni tako
zelo dale¢ — v obliki genskega
zdravljenja. [ |
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