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ZAHVALA

Za strokovni pregled naloge in samo idejo o mojem raziskovanju bi se zahvalila

mentorici Heleni Poto¢nik Vi€ar prof.

Najvecjo tezo pri moji nalogi imajo bolniki in njihovi starsi, ki so se odlocili, da

spregovorijo o svoji bolezni: Alja Klara Ugovsek, Masa Hribar, Tadeja Rudolf Vahtar.

Moja zahvala gre tudi gospe Slavki Grmek Ugovsek, predsednici Drustva za cisticno

fibrozo Slovenije, s katero sem opravila intervju o delovanju tega drustva.

Za vso podporo in vzpodbudo se zahvaljujem tudi svojim starSem.
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POVZETEK

Genske bolezni so anomalije, ki se pojavijo v dednem materialu. Vse te mutacije so
prenosljive s starSevskih generacij na potomce. Pojavijo se pri priblizno 5%

populacije.

NajpogostejSa genska bolezen je cistiCna fibroza, katere prenaSalec je vsak trideseti

Evropejec.
S pomocjo intervjujev bolnikov in njihovih starSev sem spoznala njihovo Zivljenje.

Vsem je skupno, da so se simptomi bolezni zaceli Ze v rani mladosti (pri starosti
nekaj mesecev). Sprejetje njihove bolezni v druzini je bil za vse velik Sok. V prvi vrsti
za njihove starSe, saj so morali Zivljenje popolnoma podrediti njihovi bolezni. V ¢asu

odrad€anja pa so morali bolezen sprejeti Se sami.

Bolezen olajSajo vsakodnevne inhalacije in fizioterapije. Z leti bolezen napreduje.
Bolniki imajo tezave s prebavili, pojavi se sladkorna bolezen, osteoporoza. Kot
skrajna oblika bolezni lahko pride do odpovedi plju¢. Po presaditvi plju€ je tveganje

za okuzbe Se vedje, vendar bolniku vsaj za¢asno omogocijo dostojno Zivljenje.

Moj glavni namen raziskovalne naloge je, da bi bili mladi ozaves$€eni o boleznih, ki
prizadenejo nase vrstnike ter da poznamo njihove vzroke in simptome, pa najgre za
genske bolezni, rakava obolenja, astmo ... Le na tak nacin lahko razumemo njihovo
Zivljenje, ki je podrejeno bolezni. S tem smo jim tudi sami sposobni pomagati ali vsaj

izkazovati primeren odnos.

KLJUCNE BESEDE: genske bolezni, cistiCna fibroza, Drustvo za cisti¢no fibrozo

Slovenije, ozaves€enost
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1 UVvOD

V danaSnjem razvitem svetu so bolezni del vsakdanjika. Hiter in nezdrav nacin
Zivljenja sta glavna povzrocitelja bolezni, ki krajSajo zivljenjsko dobo sodobnega
loveka. Ceprav znanost napreduje in nam daje obdutek, da lahko vse bolezni
pozdravimo s pomocjo zdravil, temu Se zdale€ ni tako. Vse bolezni ne izvirajo iz

nasega napacnega Zivljenjskega sloga, temvec so lahko tudi gensko pogojene.

Genske bolezni so v druzbi prisotne Ze vso zgodovino, saj gre za anomalije, ki se
pojavijo v dednem materialu, obi¢ajno pri delitvi celice. Vse te mutacije so prenosljive

s star8evskih generacij na potomce. Pojavijo se pri priblizno 5 % populacije.

NajpogostejSa genska bolezen je cistiCna fibroza, katere prenaSalec je vsak trideseti
Evropejec. V 8irSi javnosti je to slabo poznana bolezen. Vedji odmev v medijih je
dozivela lansko leto novembra, ko je potekal 1. teden osve$C€anja o cisticni fibrozi.
Takrat sem se tudi jaz prvi€ seznanila s to boleznijo pri uri biologije. Pretresle so me

izpovedi profesorice o bolnikih, ki se borijo s to tezko, neozdravljivo boleznijo.

Osnovna okvara pri cistiCni fibrozi je nepravilen transport natrija in klora v celicah.
Posledica tega je, da se v pljuénih mesSickih nabira gosta, lepljiva snov, ki masi
pliucne meSicke. Zaradi tega je dihanje otezeno, pogosto prihaja do infekcijskih

okuzb; to lahko v skrajnem primeru pripelje tudi do odpovedi pljuc.

Zanimalo me je, kje je vzrok bolezni, kaksni so simptomi, kako poteka zdravljenje ter
socialni vidik: kako se bolniki vklju€ijo v druzbo in kak$en odnos ima ta do njih. So o
svoji bolezni sploh pripravljeni govoriti v javnosti? Najprej sem prebirala literaturo o
genetiki in mutacijah. Nato sem se povezala z Drustvom za cisti¢no fibrozo Slovenije

in opravila intervjuje z bolniki in starsi.

Moja raziskovalna naloga je bila na Drustvu s cisti¢no fibrozo sprejeta z odprtimi
rokami, saj bom tako tudi sama naredila nekaj za veCjo prepoznavnost te tezke

genske bolezni, ki si to vsekakor zasluzi.
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1.1 Hipotezi
e Predvidevala sem, da je cisti¢na fibroza najpogostejSa genska bolezen, katere
prenaSalec je vsak 30. Evropejec, med ljudmi nepoznana in da se bolniki

zaradi tega v vkljuCevanju v obi€ajno zivljenje sreCujejo z oblico tezav.

e Predvidevala sem, da je v Sloveniji malo bolnikov s to boleznijo in da velika

vecina o tem ne Zeli govoriti v javnosti.

1.2 Metodologija
Moja raziskovalna naloga je:

a) TeoretiCna - obravnava problem, ki sem si ga zastavila (cisticna fibroza v

Sloveniji). Uporabila sem naslednje metode:
e iskanje podatkov po literaturi in preko svetovnega spleta,

e delo z racdunalnikom.

b) PraktiCna - svoje hipoteze sem poskus$ala potrditi s pomocjo intervjujev oseb,

ki so v stiku s to boleznijo: bolniki, starsi, zdravniki. Uporabili sem metodo:

e intervju.




Bezeljak P., 2010: Cisti¢na fibroza
Raziskovalna naloga. Gimnazija Vi¢, Ljubljana

2 TEORETICNI DEL

2.1 Genske bolezni
Genske bolezni se prenasajo s starSev na potomce. V praksi delijo dedna obolenja

na 4 skupine glede na spremembo genoma:
e bolezni, ki jih sprozi en sam mutiran gen (monogenske bolezni);

e bolezni, ki jih sproZi znacilna kombinacija alelov, pripadajoCih ve¢ genom

(poligenske bolezni);

e bolezni, ki so posledica kromosomske nepravilnosti (njihovega neustreznega

Stevila ali zgradbe) in pogosto povzrocajo hude teZave;

e mitohondrijske bolezni kot posledice nepravilnosti v mitohondrijski DNK.

Slika 1: Kromosomske nepravilnosti - napaka v delitvenem vretenu
Vir: http://www.le.ac.uk/ge/genie/ (dostopno 5. 02. 2010)

Vse te nepravilnosti so prenosljive s starSevskih generacij na potomce in so doloCene
z nepravilnostmi v genomih spolnih celic (moskih ali zenskih). Te spremembe so
lahko toCkaste (spremenjen je en par nukleotidov DNK) ali lokalne (spremenjen je
kratek niz nukleotidih parov) ali mnogo obseznejSe, ker se spremeni Stevilo in
zgradba kromosomov. Tockaste in lokalne mutacije so vzrok za mono- in poligenske
ter mitohondrijske bolezni, kromosomske mutacije pa za bolezni, ki so posledice

kromosomskih anomalij.
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Mutacije, ki sprozijo genska obolenja, povzro€ijo v organizmu razlicne fizioloSke
posledice. Mutacije, ki onesposobijo gen preprecijo delovanje gena ali pa je njegov

produkt neucinkovit.

Bolezenske posledice se pokazejo pri homozigotnih organizmih (dva enaka
okvarjena alela), pri heterozigotnih (z enim okvarjenim in enim normalnim alelom) pa
veCinoma ne. Pri slednjih se lahko bolezen izrazi v milejSih oblikah ali pa se pojavi v

kasnejSih Zivljenjskih obdobjih, vendar je prisotna kljub navideznemu zdravju nosilca.

2.1.1 Kromosomske nepravilnosti

Kromosomske nepravilnosti (anomalije) se na sploSno pojavijo med celi¢no delitvijo,
mitozo. Se pogosteje pa med mejozo (pari kromosomov se ne razdvojijo).
NajpogostejSe nepravilnosti v Stetju kromosomov so trisomije (prisotnost treh
namesto dveh homolognih kromosomov) in monosomije (en sam kromosom
namesto para). Prizadeti so lahko tako avtosomi kot spolni kromosomi.

Parent

Meiosis | Nondisjunction

Slika 2: Genske nepravilnosti
Vir: http://www.le.ac.uk/ge/genie/ (dostopno 5. 02. 2010)
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2.1.2 Nacin dedovanja

Avtosomske bolezni so genetska obolenja, ki jih povzrocajo aleli avtosomov. Prenos
teh genov ni vezan na spol. Statisticno sta deleza prizadetih potomcev pri obeh

spolih enaka.

Gen, ki je povzrocitelj take bolezni, je lahko dominanten ali recesiven. Bolezen, ki jo
povzro¢a dominantni bolezenski gen, se izrazi tudi pri vseh nosilcih (osebah s tem
genom) in se neprekinjeno deduje iz generacije v generacijo od starSevskih na
potomske nosilce. Bolezen, ki jo povzro€a recesivni gen, se izrazi pri vseh

homozigotih za ta alel, medtem ko se pri starsih, heterozigotih, ne pojavi.

2.1.2.1 Dominantne avtosomske bolezni

Monogensko dominantno avtosomsko bolezen lahko prepoznajo na osnovi raziskav
rodoslovnega drevesa, dopolnjenega z ustreznimi statisti¢nimi podatki. Taka bolezen
je enako pogosta pri osebah obeh spolov. Zanjo boleha eden ali pa oba starSa.
Verjetnost, da oboli, je za vsakega potomca 50 %. Primera dominantnih avtosomskih
bolezni sta aniridija (odsotnost Sarenice v ocCesu) in Huntingtonova bolezen

(degenerativno obolenje osrednjega ziv€evja).

Slika 3: Prikaz dominantnega dedovanja
Vir: http://www.le.ac.uk/ge/genie/ (dostopno 5. 02. 2010)
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Dominantno spolno vezane bolezni so redke. S &rko X* oznadujemo X kromosom z
mutiranim, bolezenskim alelom, z X kromosomom z normalno sekvenco gena.
Genotip prizadete Zenske je X* X in moskega X* Y. Med partnerji sta glede tega

mozni dve vrsti zvez:

e V primeru, da je mati nosilka bolezenskega gena, oCe pa je zdrav, je pri
vsakem moSkem ali Zzenskem potomcu 50 % verjetnost, da bo prizadet.
Razmerje med prizadetimi in neprizadetimi otroki je torej enako kot pri

avtosomskih dominantnih boleznih.

e Ce pa je mati zdrava in je oce prizadet, so vsi decki neprizadeti in vse deklice

bolne.

2.1.2.2 Recesivne avtosomske bolezni

Monogenska recesivna avtosomska bolezen je prepoznana po naslednjih
znacilnostih. Prizadeta oseba ne glede na spol ima neobolele star$e, teoreti¢na
pogostost prizadetih oseb med brati in sestrami je V4. Pri tem je treba upoStevati, da
se bolezen zaradi nakljuénega rekombiniranja recesivnih avtosomnih genov ne pojavi
v vseh druzinah, zato so znani le podatki za druzine z enim prizadetim otrokom. Kjer
prizadetih ni, podatki niso znani, ¢eprav sta lahko oba star§a heterozigota. Zato je
razmerje med obolelimi in neobolelimi osebami navidezno pomaknjeno v prid

obolelim. Recesivni bolezni sta npr. cisti¢na fibroza in anemija.
Monogenska recesivna atvosomska bolezen je lahko odvisna od razliCnih mutacij
istega gena.

Bolne osebe niso nujno homozigoti za istovrstno mutacijo, marve¢ so hetrozigoti z
razlicnima aleloma, torej so sestavljeni heterozigoti. Oboleli otrok se rodi v vecini

primerov fenotipsko zdravima starSema.

-11 -
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Slika 4: Recesivno dedovanje
Vir: http://www.le.ac.uk/ge/genie/ (dostopno 5. 02. 2010)

Recesivni gen X kromosom se pri moskih vedno izrazi, ker imajo moski le en X
kromosom. Pri Zenskah se geni pojavijo v homozigotnem stanju. Z malo &rko x
oznacimo kromosom X z mutiranim, bolezenskim alelom, z velikim X pa kromosom z
normalnim genom. Prizadeti moSki so potomci matere nosilke (Xx), torej
heterozigotne matere, in zdravega oceta (XY). Iz zveze obolelega ocCeta (xY) in
zdrave matere se rodijo izkljuéno hcerke nosilke in zdravi sinovi. Obolela,
homozigotna (xx) h&erka se lahko rodi le, ¢e je mati nosilka (xX) ali prizadeta (xx) in

je prizadet tudi oCe (xY).

2.1.3 Obvarovanje pred genskimi obolenji

Verjetnost, da bo rojeni otrok prizadet zaradi genske bolezni ali nosilec zanjo, je
odvisno od narave bolezni in stopnje sorodnosti roditeljev. Raziskave rodoslovnega
drevesa, pripravljenega na osnovi fenotipov, omogoc¢ajo natan¢no ali vsaj okvirno

dolocitev genotipov oseb v druzini, s tem pa tudi pojavljanje genskih bolezni.

2.1.3.1 Predporodna diagnostika

Pri predporodnimi diagnostikami uporabljajo dve osnovni skupini tehnik: diagnosti¢ne
slikovne tehnike in utero (preiskavo v maternici) ter predhodne biolosSke preiskave na
podlagi citoloskih in biokemijskih analiz. Cilji predporodne diagnostike so odkrivanje
kromosomskih anomalij, prirojenih telesnih nepravilnosti ter genetskih obolenj ploda

ter naCrtovanje nadaljnje diagnostike.

-12 -
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2.2 Cisticna fibroza

2.2.1 Definicija

Cisticna fibroza (CF) ali mukoviscidoza je avtosomna recesivna bolezen, povzrocena
z mutacijami v genu, ki povzro€i motnjo v delovanju zlez z zunanjim izlo€anjem. Sluz
je nenormalno gosta in zelo viskozna, kar povzro€a masenje in razSirjanje izvodil, Se
zlasti v pljucih in trebusni slinavki. V znoju je povecana koli¢ina soli. Klinicno se kaze
predvsem s prizadetostjo dihal in trebusne slinavke, redkeje tudi Crevesja,

hepatobiliarnega sistema in reproduktivnih organov.

Unaffected Unaffected

@
"Carrier" "Carrier”
Father Mother

Unaffected "CARRIER" "CARRIER" Affected
1 in 4 chance Unaffected Unaffected 1 in 4 chance
1 in 4 chance 1 in 4 chance

Slika 5: Dedovanje bolezni
Vir: http://en.wikipedia.org/wiki/Cystic_fibrosis (dostopno 12. 02. 2010)

2.2.2 Diagnoza

V vecini primerov je postavitev diagnoze CF klini¢na. Glavni vzrok obolevanja in
umrljivosti je bolezen plju€. Prisotni so lahko tudi simptomi in znaki bolezni prebauvil,
jeter in spolnih organov. Pri priblizno 70% bolnikov se postavi diagnoza v prvem letu

starosti, navadno v prvih mesecih Zivljenja, pri 15% pa Sele po 10. letu starosti.

-13-
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2.2.3 Zgodovina bolezni

Cisticna fibroza (CF) ali mukoviscidoza je kot klinicha entiteta poznana Ze vec kot 60
let (od leta 1930). Prelomnica v diagnostiki CF je povzrocila opazka, da ima kozZa

obolelih otrok okus po slanem.

V Neméiji in Svici so Ze okrog leta 1700 svarili, da je otrok, ki ima, ko ga poljubimo na

¢elo slan okus, zadaran in da mora kmalu umreti.

Leta 1936 je Guido Fanconi opisal povezavo med celi¢no boleznijo, CF pankreasa in

bronhostazo.

Leta 1938 je Dorothy Hansine Andersen objavila ¢lanek z

‘ naslovom »Cisti¢na fibroza pankreasa in njena povezava z

;‘\ celicno boleznijo: klini€ne in patoloSke Studije« v ameriski

2 reviji OtroSke bolezni. V Clanku je opisala karakteristike CF

\ : * pankreasa in povezavo s plju¢nimi ter Erevesnimi tezavami, ki

‘ / 7 spremljajo CF. Prva je postavila tudi hipotezo, da je CF
4 / recesivna bolezen in kot prva uporabila za zdravljenje CF

iy | 'L nadomestne encime pankreasa.

Slika 6: Dorothy Hansine Andersen
Vir: http://en.wikipedia.org/wiki/Cystic_fibrosis (dostopno 12. 02. 2010)

Leta 1952 je Paul di Sant' Agnese odkril nenormalnosti v elektrolitih v znoju in v

naslednjem desetletju so razvili test vsebnosti klorida v znoju.

Leta 1988 so trije znanstveniki: Francis Collins, Lap-Chee Tsui in John .Riordan

odkrili prvo mutacijo delta F508 na sedmem kromosomu.

Odkritje gena za CF I. 1989, poimenovanega CFTR (cystic fibrosis transmembrane
regulator oz. cisti¢ni fibrozni transmembranski regulator prevodnosti), je razSirilo
diagnosti¢ne moznosti ter hkrati pomembno prispevalo k razumevanju patofiziologije

te multiorganske avtosomno recesivne bolezni.
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Rdeca vrtnica kot simbol bolnikov s cisticno fibrozo.
Izhaja iz zgodbe matere Weis. Imela je tri sinove s
cisticno fibrozo, zato je delala kot prostovoljka za
Fundacijo cisticne fibroze leta 1965. Vsak dan je klicala
vladne, socialne sluzbe, razne organizacije in tako iskala
finan€no pomoC za raziskave bolezni. Njen Stiri letni sin
jo je na skrivaj poslusal, ko se je pogovarjala po telefonu.
Ko je govorila, da dela za cisticno fibrozo (Cystic

Fibrosis) jo je zaradi podobne izgovarjave razumel, da

dela za 65 vrtnic (Sixtyfive Roses).

Slika 7: Rde€a vrtnica, simbol bolnikov s cisti¢no fibrozo
Vir: www.drustvocf.com (dostopno 8. 02. 2010)

Od takrat naprej je vrtnica simbol bolnikov s cisti¢no fibrozo, kajti Zivljenje s cisti¢no
fibrozo je tezko. Cvet je res prelep, ima pa vrtnica veliko trnov. TakSno je tudi
Zivljenje bolnikov, obolelih s cisti¢no fibrozo — lepo, a zelo tezko. Vrtnica je bila ze v
antiki simbol herojskega poguma, zmagoslavja in zmage. Taki so tudi bolniki, ki se

spopadajo s to boleznijo.

2.2.4 Vzroki za bolezen

Tabela 1: Pogostost bolezni glede na raso
Vir: www.drustvocf.com (dostopno 8. 02. 2010)

RASA INCIDENCA
Belci 1:2.000 — 1:3.000
Crnci 1:20.000

Rumena rasa 1:100.000
Skotska 1:500
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Chromozame 7

F22.3
F22.1
F21.3

F2i-1
F15.3
Fi5.1
Fl4.3
Fld.1
Fl3
Fl2.3
Fl2.1
Fll.2
qll.21
qll.22
q11.23

qz1.11

q21.13
q21.3
q22.1
22,3
q31.1

q31.2
q31.31

931433
521
33
34
35
361

363
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CF povzro¢i mutacija na dolgem kraku sedmega kromosoma, ki kodira
protein CFTR.

Slika 8: Kromosom 7 z genom za protein CFTR
Vir:  www.farma-drustvo.si/gradivo_p/.../cisticnafibrozapankreasa.doc (dostopno 18. 02.
2010).

2241 Zgradba CFRT

Ta protein je po strukturi podoben proteinom, ki so vkljuéeni v aktivni
transport skozi celicne membrane in se nahaja v epitelijskih celicah Zlez z
zunanjim izlo€anjem. CFTR tvori ionski kanalCek za kloridne ione, ki je

umescen v celicho membrano in selektivno prepusca kloridne ione.

Zgrajen je iz petih domen:

e dveh transmembranskih domen (MSD1 in MSD2)

e dveh domen, ki veZeta nukleotide (NBD1 in NBD2) — vezeta in hidrolizirata
ATP

e regulatorne domene (R), ki ima veliko fosforiliziranih mest.

wlaly
Jos

N

cytoplosm c

Ma0 MaDid

P
1B
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Slika 9: Zgradba CFRT
Vir: www.farma-drustvo.si/gradivo_p/.../cisticnafibrozapankreasa.doc (dostopno 18. 02. 2010).
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2.2.4.1.1 Mutacije
Zaenkrat je poznanih okrog 1000 mutacij gena za CFTR od katerih je najpogostejSa
mutacija delta F508.

Tabela 2: Najbolj pogoste mutacije CFTR gena na svetu
Vir: www.farma-drustvo.si/gradivo_p/.../cisticnafibrozapankreasa.doc (dostopno 18. 02. 2010).

Ime mutacije (%)

[[Delta]]F508 (66.0)

G542X (2.4)

G551D (1.6)

N1303K  (1.3)

W1282X  (1.2)

Mutacije, povezane s CF, so razdeljene v pet skupin glede na ekspresijo in funkcijsko
sposobnost CFRT:

e Stop mutacije — prizadenejo manj kot 7% pacientov s CF. Direktno motijo
nastajanje CFTR s prezgodnjim signalom za terminacijo RNA translacije ali s

spremembo mMRNA izven bralnega okvirja.

e Moten transportni sistem za prenos CFTR od endoplazimskega retikuma do
apikalne membrane — priblizno 85% pacientov s CF ima vsaj eno kopijo te

mutacije. TipiCen primer teh mutacij so delta F508 mutacije

e Nepravilna in/aktivacija proteina na apikalni membrani — prizadenejo manj kot
3% pacientv. PovzroCa moteno ATP ali fosfolirizacijsko odvisno CFTR

regulacijo

e Moteno prevajanje skozi CFTR kanal kljub normalni lokalizaciji in regulaciji

molekule
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e ZmanjSana sinteza funkcionalnega CFTR.

Prevalenco 4. in 5 skupine je tezko dolociti, saj so simptomi blagi in navadno niso
povezani z zgodnjimi pulmunalnimi ali gastrointestinalnimi tezavami. TakSni pacienti
obi¢ajno sploh niso diagnosticirani, razen naklju¢no ob testiranjih, ki dajo podatke o
plodnosti (semenovod je zelo obcutljiv na spremembe v delovanju CFTR, zaradi ¢esa

je vecina moskih bolnikov neplodnih).

2.2.4.1.1.1 Delta F508 mutacije

Priblizno 70% mutacij, ki se pojavljajo pri bolnikih z CF, se kaZe v deleciji treh baznih
parov v nukleotidni sekvenci CFTR. Gre za izostanek amino kisline fenilalanin na
mestu F508 v proteinu, zaradi Cesar to mutacijo poimenujemo delta F508 oziroma
F508.

V endoplazimskem retiklu (ER) se tako tvori krajSi CFTR, ki ga prepozna sistem, ki
nadzoruje kvaliteto nastalih proteinov. Mutiran protein se namesto za prenos od ER

na membrano, pripravi za razgradnjo.

CFTR Sequence:
Nucleotide ATC ATICTT[T GGT GTT
Amino Acid lle

I
506

Deleted in AF508

AF508 CFTR Sequence:
Mucleotide ATC ATT GGT GTT
Amino Acid lle lle Gly WVal

I
5086

Slika 10: Delta F508 mutacija
Vir: www.farma-drustvo.si/gradivo_p/.../cisticnafibrozapankreasa.doc (dostopno 18. 02. 2010).
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2.2.5 Simptomi

Glede na ohranjenost funkcije mutiranega proteina CFTR, se kaZejo razli¢ne oblike

bolezni:

e 50% ohranjena funkcija CFTR — ni bolezenskih znakov,

10 — 49% ohranjena funkcija CFTR — ni CF, pojavljajo se pa tezave s
plodnostjo,

e manj kot 5% ohranjena funkcija CFTR — blaga oblika CF, navadno s pozno
diagnozo,

e manj kot 4% ohranjena funkcija CFTR — CF z napredujoc¢o plju¢no boleznijo,

e manj kot 1% funkcija CFTR — CF s plju¢nimi manifestacijami in pankreati¢no

disfunkcijo.

Simptome CF povzro€a gosta lepljiva sluz, ki se kopici v dihalnih poteh, nosu, grlu,
trebusni slinavki, ¢revesju in reproduktivnih organih. Klini€no se najpogosteje kaze s
prizadetostjo dihal in trebusne slinavke. Pozno v poteku bolezni pogosto okvari tudi
delovanje hepatobiliarnega sistema, izjemno redko pa povzro€i nastanek zlatenice in

druge znake zastoja Zol¢a Ze v neonatalnem obdobju

2.2.6 Pankreas

2.2.6.1 Vloga pankreasa

V pankreasu nastajajo prebavni encimi, ki razkrajajo ogljikove hidrate, beljakovine in
mascCobe. Celice pankreasa proizvajajo prebavne sokove, katere sekrenirajo v
pankreati¢ni vod. Kloridna ¢&rpalna sposobnost CFTR povzro€i, da voda sledi
kloridnim ionom v duktuse. Vodni tok iz duktusov nato odnasa prebavne encime v

Crevo. Pred iztekom v dvanajstnik, se pankreati¢ni vod zdruZzi z zolCevodom.
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Slika 11: Zgradba pankreasa
Vir: www.farma-drustvo.si/gradivo_p/.../cisticnafibrozapankreasa.doc (dostopno 18. 02. 2010)

2.2.6.2 Poskodba pankreasa kot posledica CF

Pri CF zaradi prizadete funkcije CFTR kloridni ioni in voda ne prehajajo v vode in
tako je tok prebavnih sokov prekinjen. Gosta sluz masi mrezo drobnih vodov zaradi
Cesa je ovirano izloCanje prebavnih encimov. Posledicno zacne trebusna slinavka
grudasto otekati, se brazgotiniti, krciti in ez €as lahko pride do pankreatitisa in do
razgradnje organa zaradi avtolize. Pomanjkanje prebavnih encimov v Crevesju pa

pomeni za pacienta s CF malo absorpcijo hranil, moteno tvorbo holesterola in hiranje.

2.2.6.3 Znacilnosti pri dojenckih

Zaradi zamasitve pankreaticnih vodov in neizloCanja encimov, je prebava obolelega
osebka oslabela Ze, ko je Se v materinem trebuhu. Mekonijski ileus je oblika
Crevesne zapore pri novorojenckih, ki se pojavi pri 17% oseb s CF. Mekonij (temno
zelena snov, ki se izlo€i kot novorojenckovo prvo blato) je gost in se pomika naprej
poCasneje kot je normalno. V primeru, da je mekonij pregost, zamasi Crevo in ta
zapora lahko povzroCi predrtje stene. Taka Crevesna zozitev ali zastoj se medicinsko
odpravi z operacijo. VeCinoma se pri ljudeh, ki imajo kot dojencki mekonijski ileus,

kasneje razvijejo Se drugi simptomi CF.
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Prvi sindrom CF pri dojenckih, ki nima mekonijskega ileusa, je pogosto slabo
pridobivanje teZe krog 4. do 6. tedna. Pri 85 — 90% dojenckih s CF nezadostna
koli¢ina izloCkov pankreasa, nujnih za pravilno prebavo mascob in beljakovin,
povzro€i moteno prebavo: otrok pogosto iztreblja obilno smrdece, mastno blato in
ima lahko izbo€en trebuh. Kljub normalnemu ali velikemu teku, raste pocasi, je suh in
ima mlahave miSice. Zaradi premajhne absorpcije beljakovin, se lahko razvijeta
anemija in oteklost. Nezadostna absorpcija v mascobi topnih vitaminov (A, D, Kin E)
pa lahko povzro€i no¢no slepoto, rahitis, anemijo in motne v strjevanju krvi. Najstniki

pogosto pocasi rastejo, imajo zakasnelo puberteto in jim pojema telesna vzdrZljivost.

2.2.7 Diagnoza

Leta 1998 je bil z namenom postavitve enotnih pravil pri obravnavi bolnikov s CF
sprejet dogovor o diagnosti¢nih merilih za postavitev diagnoze CF. Diagnoza temelji
na enem ali ve€ znadcilnih klini¢nih znakov, pozitivni druzinski anamnezi ali pozitivnem
testu doloCanja vrednosti serumskega imunoreaktivnega tripsina pri novorojenckih in
laboratorijskih izvidih, ki dokazujejo disfunkcijo CFTR proteina ali najmanj 2 mutaciji v
genu CFTR.

2.2.7.1Test vsebnosti klorida v znoju

Je najpogostejSi in najlazji test za diagnozo CF. Preiskavo, s katero doloamo
koli€ino soli v znoju imenujemo kvantitativna pilokarpinska iontoforeza znoja ali krajSe

samo iontoforeza.

/
/

Paper disk with
test products

Positive and negative Slika 12: lontoforeza
electrodes applied
PP FADAM.
Vir : www.farma-

drustvo.si/gradivo_p/.../cisticnafibrozapankreasa.doc (dostopno 18. 02. 2010)
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Za spodbuditev znojenja dobi preiskovanec lokalno pilokarpin. Na majhnem delu
koZe na dveh ali ve€ih mestih, se na kozo polozi filtrirni papir, ki nato vsrkava zno;j.
Nato se kemijsko doloc€i koli€ina klorida v znoju. Vsebnost klorida v znoju, ki je viSja
od 60 mmol/l lo€uje CF od drugih kroni¢nih pljuénih bolezni. Za ustrezne rezultate
tega testa, mora biti otrok star ve€ kot 24ur. Tudi pri otrocih, mlajSih od treh do Stirih
tednov tezko dobijo dovolj velik vzorec znoja, zato je iontoforeza primerna za

potrditev diagnoze pri starejSih otrocih in odraslih.

Pri 1% bolnikov s CF, ki imajo neobi¢ajne genotipe (3849+ 10kb CT ali poli T
motnjo), lahko dobimo normalne vrednosti za vsebnost klorida v znoju. Torej je v
takih primerih test laZzno negativen. Lazno negativnim rezultatom so lahko vzrok tudi

hipoproteinemi¢ni edemi in predhodno zauZitje steroidov.

Lazno pozitiven test pa lahko dobimo pri: adrenalni insuficienci, anoreksi¢ni nervozi,
celiakiji, malnutriciji, hipotiroidizmu in kongenitalni metaboli¢ni bolezni, pri katerih je

vsebnost klorida v znoju tudi poviSana.

Napacnih testov je med 10 in 15%, predvsem zaradi neustrezne laboratorijske
prakse: neustrezne metodologije, neustreznega zbiranja urina, tehni¢nih napak in

napacnih interpretacij.

2.2.7.2 Test za poviSano koncentracijo imunoreaktivhega tripsina

DoloCanje koncentracije imunoreaktivnega tripsina se izvaja v nekaterih drzavah pri
vseh novorojenih, vendar daje sorazmerno visok odstotek lazno pozitivnih ter lazno

negativnih rezultatov.

IRT test je presejalni test za novorojencke, pri katerih test vsebnosti klorida v znoju ni
mozen. Novorojencki s CF imajo v krvi povisano koncentracijo imunoreaktivnega
tripsina (IRT), ki ga lahko kvantitativno dolo€amo z encimskimi ali radioimunoloSkimi

metodami.

Koncentracijo tripsina je mogocCe izmeriti ze v majhni kapljici krvi, odvzeti na kosScek

filtrirnega papirja.
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2.2.7.3 Merjenje mascobe v blatu in sekrecije pankreati¢énih encimov

MasSCobe v blatu in sekrecijo pankreatiCnih encimov se lahko meri z zbiranjem
duodenalnih tekoCin po stimulaciji s sekretinom. Sekretin stimulira trebusno slinavko,
da izlo¢a tekocCino z visoko koncentracijo bikarbonata, ki nevtralizira kislo vsebino
zauzite hrane, ki pride iz Zelodca v dvanajstnik. Nevtralizacija HCI je potrebna za

normalno delovanje encimov v tankem Crevesu.

Za bolnike s CF so znacilne znizane koncentracije prebavnih encimov (npr. tripsina)
ter poviSana koli¢ina mascob v blatu, ki jo izrazimo kot odstotek zauZite masc€obe v

72-urnem spremljanju.

2.2.7.4 Genetsko testiranje

Genetsko testiranje majhnega vzorca krvi pomaga dolociti mutacije znacilne za CF.
Vecina diagnosti¢nih laboratorijev v ZDA preveri 20 — 30% najbolj pogostih mutacij,
znacilnih za CF. Na splosno velja v populaciji, da delta F580 test pokrije 90%
populacije s CF. Test najbolj pogostih desetih mutacij pokrije 97% populacije s CF in
»gencim 70 test« doloCi 98% populacije s CF. Torej se odvisno od izvedbe genskega
testiranja ne odkrije med 2% in 10% obolelih za CF. Natanéno diagnozo CF je

mogoce postaviti pri plodu Zze med nosecnostjo.

2.2.8 Zdravljenje

Zgodnja diagnoza CF in ustrezno zdravljenje, lahko izboljSajo kvaliteto Zivljenja
obolelih in podalj$ajo njihovo Zivljenjsko dobo. Bolnik s CF mora imeti zagotovljen

izCrpen terapevtski program, ki ga vodi zdravnik.

Nezapleten mekonijski ileus lahko odpravi klistir posebne vrste. Ce ta ni uginkovit, je

potrebna operacija.

Zamasitev prebavne cevi z blatom prepreci redno jemanje zdravil, ki pritezajo

tekoCino v notranjost Crevesa.

Bolniki z okvarjenim delovanjem trebusne slinavke morajo pri vsakem obroku vzeti

nadomestne encime. Dodatki so na voljo v praskih (za dojencke) in v kapsulah.
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Prehrana mora zagotoviti dovolj kalorij in beljakovin za normalno rast. Ker bolniki s
CF mascob ne absorbirajo dobro, jih morajo zauZiti ve€ kot normalno koli€ino, da
zagotovijo primerno rast. UZivati morajo tudi dvojni obi¢ajni odmerek multivitaminskih

pripravkov in jemati v vodi topen pripravek vitamina E.

Med telesnimi obremenitvami, pri vro€ini ali vroéem vremenu morajo jemati dodatek

soli.

Posebni mlecni pripravki z beljakovinami in mas€obami, ki jih je lahko prebauviti,

pomagajo dojenckom, ki imajo hude tezave s trebusno slinavko.

Otroci, ki se ne morejo zadostno hraniti, potrebujejo dodatno no¢no hranjenje skozi

cevko, vstavljeno v Zelodec ali tanko Crevo.

Plju¢ne bolezni so pri CF najpogostejSi vzrok smrti in zato so glavno taréno mesto za
genskego zdravljenje in zdravljenje z zdravili (bronhodilatatorji, mukolitiki, kortikoidi,

nesteroidna protivnetna zdravila, antibiotiki).
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3 PRAKTICNI DEL

3.1

Intervju z bolniki

Opravila sem intervjuje z bolniki, ki so v razli¢nih Zivljenjskih obdobjih in se soo€ajo s

to redko gensko boleznijo.

Cisticna fibroza, kot genska bolezen, je v dana$nji druzbi dokaj nepoznana.
Sele v zadnjih letih lahko o njej kaj ve& izvemo iz medijev. Zanima me, kako
ste se Vi soo€ili z boleznijo. Kako se vaSe Zivljenje razlikuje v primerjavi z
zdravimi posamezniki (Sola, sluzba, prosti ¢as)?

Kako poteka VaSe zdravljenje? Se morda bolezen razlikuje v razlicnih
Zivljenjskih obdobijih?

Zanima me, ali delujete v Drustvu obolelih za cisti¢no fibrozo. Kaksno je Vase
mnenje o delovanju tega drustva?

Menite, da so ljudje dovolj osvesSc€eni o genskih boleznih. Bi si Zeleli, da bi bila
cisticna fibroza med ljudmi bolj prepoznavna?

Kako bi bolezen opisali laikom, ki jo ne poznajo?

3.2 Delovanje Drustva za cistiéno fibrozo

Opravila sem intervju s predsednico drustva, Slavko Grmek Ugovsek. Zastavila sem

ji vprasanja o njihovem drustvu, ki zdruzZuje obolele za cisti¢no fibrozo.

Kdaj je bilo drustvo ustanovljeno?

S kaksnim namenom je bilo ustanovljeno drustvo?
Katere so dejavnosti drustva?

Kdo je vkljuen v drustvo?

Kaksni so vasi cilji?
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e V Casu 1. Evropskega tedna ozaveScCenosti o cisti¢ni fibrozi je tudi SirSa
javnost izvedela o tej, najpogostejsi Zivljenjsko ogrozajoCi dedni bolezni v

Evropi. KakSne aktivnosti ste pripravili?

e KakSno je vaSe sodelovanje z Evropskim drustvom obolelih za cisticho

fibrozo?

e Cisti¢na fibroza spada med redke bolezni. Ali obstaja register, v katerega so

vklju€eni vsi bolniki s cisti¢no fibrozo, tako na drzavni kot evropski ravni?
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4 REZULTATI

4.1 Intervju z bolniki
Bolniki in njihovi starSi dovoljujejo, da so njihovi intervjuji javno objavljeni v moji

raziskovalni nalogi.
Alja Klara Ugovsek (17 let)

1. Cisti¢na fibroza, kot genska bolezen, je v danasnji druzbi dokaj nepoznana.
Sele v zadnijih letih lahko o njej kaj veé izvemo iz medijev. Zanima me, kako
ste se Vi sooCili z boleznijo. Kako se vaSe zivljenje razlikuje v primerjavi z
zdravimi posamezniki (Sola, sluzba, prosti ¢as)?

Meni so bolezen odkrili pri 4-ih mesecih starosti, ko se nisem mogla odkasljati.
Sprejeli so me v bolniSnico, kjer so naredili preiskave in potrdili diagnozo o cisti¢ni
fibrozi. Ker se bila Se majhna, niti nisem vedela, da sem drugacna od drugih. Starsi
So izvajali fizioterapijo prsnega koSa, imela sem inhalacije in morala sem jemati vsa
predpisana zdravila. Nikoli se nisem s tem obremenjevala, da moram vse to poceti,
saj pravzaprav niti pomislila nisem, kako bi bilo, ¢e teh obveznosti ne bi imela. S tem
sem se sprijaznila in vse to vzela kot nekaj normalnega. V vrtec nisem hodila, saj je
obstajala vecja nevarnost za dovzetnost okuzb, ki pa so bile dolgotrajne in hude.
Zaradi tega sem morala vedno dobiti antibioti¢no terapijo, kasneje so mi antibiotike
dajali v zilo, zato sem bila v bolniSnici po veC tednov. Zaradi vse pogostejsih in daljSih
hospitalizacij sem opravljala Solo v bolniSnici. Kasneje v vi§jih razredih osnovne Sole
sem pocasi prenehala telovaditi, saj nisem ve¢ zmogla toliko naporov (zadihanost,

kaselj).

Imam tezave tudi s prebavili in poleg obiCajne prehrane, z visoko kalori€¢nimi zivili, mi
telesna teza ni napredovala. UzZivala sem veCkrat na dan dodatne kaloricnhe napitke,
tudi v Soli. Kasneje tudi to ni veC zadostovalo, zato sem imela invazivho no¢no
hranjenje preko nazogastricne sonde, najprej samo ¢ez vikende, nato ¢ez poletne
pocitnice. V tem Casu mi je bilo izredno neprijetno, ker sem imela cevko in nisem

Zelela, da bi me kdo videl, zato sem bila raje doma.
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Ob vsem tem, so mi pri Stirinajstih letih po nakljucju odkrili $e osteoporozo, ki se mi je
pojavila zaradi pogostega vnetja v pljucih. Zaradi tega sem se v bolniSnici zdravila
tudi za osteoporozo. Bil je zaCaran krog, pogosta vnetja v pljuih so mi jemala
energijo za dihanje, zato sem zacela huj8ati, pa tudi apetita nisem ve€ imela. Tudi
zaradi nizje telesne teZze sem bila bolj dovzetna za okuzbe, ki so se kar vrstile in se

jih nisem resila. To se je nadaljevalo in vse pogosteje sem bila v bolnisnici.

V zacetku leta 2008 se mi je stanje tako poslabsalo, da nisem mogla vec¢ dihati brez
dodatnega kisika. Bilo je teZko obdobje. Zopet sem se morala sprijazniti na
drugacnost. Aprila so mi odobrili tekocCi kisik, s katerim sem hodila tudi v Solo. Na
zaCetku se mi je bilo zelo hudo sprijazniti s tem. Porajalo se mi je veliko vpraSan;:
kako me bodo gledali ostali, kaj si bodo mislili s tem, da imam cevko pod nosom?
Toda soSolci so me sprejeli zelo lepo. S pomocjo zdravnika sem v Soli pripravila tudi
predstavitev Kako kisik pomaga pri boleznih plju¢? tako da so tudi so$olci vedeli,
zakaj pravzaprav potrebujem dodatni kisik. Na Zzalost mi kisik ni pomagal dolgo Casa.
Vedno bolj in bolj sem bila zadihana. Po stopnicah, tudi z dodatnim kisikom nisem
veC€ zmogla hoditi, Se posebej ne navzgor. Kasneje sem se zadihala tudi s hojo po
ravnem. NajteZje pa je bilo, da sem se zadihala Zze z govorjenjem. Zdravnik mi je
pojasnil, da bo potrebna presaditev plju€. Naredila sem preiskave za presaditev pljuc
in odSla na pregled na Dunaj, kjer delajo presaditve plju€ tudi za Slovenijo. Bila sem
optimisticna, Ceprav nikoli nisem Zelela imeti nikakrSne operacije, Se posebej ne tako

zahtevne.

Pred presaditvijo plju¢, ko sem se znasla na veliki preizkusnji, sem imela Se ogromno
Zeljo. Videti skupino RBD, se z njimi pogovarijati, slikati, iti na njihov koncert. Zelja se
mi je izpolnila! Odsla sem z dodatnim kisikom v nahrbtniku na koncert RBD.
Spomnim se, ko me je Poncho vprasal, zakaj imam dodatni kisik. Takrat sem mu
odgovorila, da bi rada pela in plesala, pa ne morem, on pa je odgovoril, da bom $e
lahko pela in plesala. Njegov odgovor mi je vlil toliko volje in poguma, da sem verjela,
da bom vse zmogla, Se posebno, ker mi je to rekel nekdo, ki ga vsak dan gledam po

televiziji. Koncert je bil enkraten, magicen in nepozaben.
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Samo nekaj dni po RBD koncertu, se mi je zdravstveno stanje zelo poslabsalo. Prvic¢
sem pristala na intenzivnem oddelku bolnignice. Cez nekaj dni pa nisem veé zmogla
dihati sama, Ceprav sem imela dodatni kisik. Neke noCi sem zaspala. Zaspala bi za
vedno, ¢e me ne bi ozZivljali. Od takrat naprej sem dihala samo s pomocjo aparatov —
bila sem intubirana (cevka skozi usta do pljuc). Tisti dnevi so bili najteZji v mojem
Zivljenju. Ni¢esar nisem mogla storiti sama. Niti obrniti se na drugo stran brez pomoci
drugih. Ves €as sem imela more, podnevi in pono i, Zelela sem tiSino, saj nisem
mogla govoriti, niti jesti in piti, zaradi tubusa. Takrat sem komaj Cakala, da grem na
presaditev plju¢, saj sem Zelela, da se to trpljenje ¢im prej kon¢a. Nisem Zelela
umreti, Zelela sem Ziveti! Ker sem bila intubirana, sem se uvrstila na urgentno

¢akalno listo.

2. Kako poteka vase zdravljenje? Se morda bolezen razlikuje v razliénih
zivljenjskih obdobjih?

Bolezen se razlikuje v razli¢nih Zivljenjskih obdobjih, saj lahko izredno napreduje. V
zacCetku, ko sem bila majhna, sta mi oCi in mami delala fizioterapijo, potem pa so me
fizioterapevti naudili fizioterapevstkih metod, da sem sama izvajala dihalne vaje.
Delovnik je bil zelo naporen. Vsak dan, dvakrat na dan, ob poslabsanjih celo vecCkrat
na dan, sem najprej izvajala respiratorno fizioterapijo z razli¢nimi metodami, da se je
sluz odlepila od sten plju¢ in sem jo lahko izkasljala. Imela sem tudi inhalacije z
raznimi zdravili, ki je redcCila gosto, lepljivo sluz. Kasneje, ko je bila v plju€ih kroni¢no
prisotna bakterija Pseudomonas aeroginosa, sem inhalirala $e antibiotik. Za vso to
terapijo sem porabila zelo veliko Casa. Pred vsakim obrokom jemljem tudi
nadomestne encime, da lahko razgradijo beljakovine, Skrob in mascobe. Poleg tega
moram uziti tudi vecje koliine vitaminov, topnih v mas€obah in mineralov. Zaradi
jemanja mocnih zdravil, imam tudi zdravila za zascCito Zelod¢ne sluznice. V bolnisnici

mi obCasno dajo intravenozno zdravila za zdravljenje osteoporoze.
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Sedaj po presaditvi plju¢, so »nova« plju¢a zdrava in se ne nabira veC gosta, lepljiva
sluz. Sem pa veliko bolj dovzetna za dodatne okuzbe, ker mi z imunosupresivno
terapijo znizujejo imunski sistem, da se prepreCi zavrnitev organa. Ta
imunosupresivna zdravila bom jemala celo Zivljenje. Vse drugo je ostalo enako, saj
cisticna fibroza ostaja, ker je genetska bolezen. Lani sem imela Se operacijo

odstranitve polipov v nosu.

3. Zanima me, ali sodelujete v Drustvu obolelih za cisti€no fibrozo. Kaksno je

vase mnenje o delovanju tega drustva?

V Drustvu za cisti¢no fibrozo Slovenije sodelujem, saj se mi zdi zelo pomembno, da
se bolniki s cisti¢nho fibrozo in njihovi starS§i med seboj spoznamo, si izmenjujemo
dragocene izkusnje in si tako lajSamo vsakodnevne tegobe, s katerimi se sreCujemo.
Tako spozna$, da v bolezni nisi sam in marsikatera izkuSnja nas naredi Se bolj

modcne.

V drustvu tudi sami bolniki predstavimo svoje zZivljenje, kako Zivimo, s katerimi
teZzavami se sreCujemo. Sama sem lani na strokovnem srecanju in tudi ob prvem
evropskem tednu osvesc€enosti o cisticni fibrozi predstavila svojo izkusnjo. Vem, da je
moja izkuSnja ena izmed najhujSih, ki ima sreCen konec. Marsikaterim bolnikom s
cisticno fibrozo pa se je v teh letih prerano kon&alo njihovo Zivljenje. Morda je razlog
tudi v tem, da so ljudje o tej bolezni premalo osvesCeni. Ne vedo, da je mogoce
preziveti, saj medicinska znanost moc¢no napreduje. Morda Se vedno velja
prepri¢anje, da je prognoza bolnikov s cisti¢no fibrozo slaba in marsikateri obupa. Pa
vendar, z mo¢no voljo, pogumom in pozitivnim prepriCanjem je mogoce priti skozi

vsako oviro in doseci svoj cilj. Zato le pogumno naprej!

V drustvu izvemo marsikatere stvari, tudi na podro€ju pravic in s skupnim delovanjem
skrbimo za bolj$e in dalj§e Zivljenje nas, bolnikov. Zelimo, da je nase Zivljenje
kakovostno in da se €im bolj vklju¢imo v normalno zivljenje kot nasi zdravi vrstniki.

Pomembno je preventivno delovanje, skrbeti za ¢im bolj zdrav nacin Zivljenja, kajti ko
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bolezen napreduje in se posledice Zze kazejo, je Zal tezko vzpostaviti »normalno«

Zivljenje.

V drustvu pripravljamo tudi strokovna srecCanja, na katerih strokovnjaki iz razlicnih
podrocij predstavijo zanimive teme. Pomembno je, da sodelujejo tudi ucitelji, ki nas
ucijo, sosolci, prijatelji, ki nas poznajo in tako spoznajo bolezen. Seveda se navzven
ne vidi, da smo bolni in da namesto prostega ¢asa, ¢as porabijo za izvajanje vecurnih
fizioterapij. Zaradi tega smo prikrajSani za marsikatere aktivnosti, ki jih lahko izvajajo
nasi zdravi vrstniki. Vedno se mi je zdelo, da me ljudje ne razumejo, da si mislijo, ah,

saj ji ni¢ ni.

4. Menite, da so ljudje dovolj osveséeni o genskih boleznih. Bi si zeleli, da bi

bila cisti¢na fibroza med ljudmi bolj prepoznavna?

Menim, da ljudje zelo malo vedo o genskih bolezni. Vecina redkih bolezni, kamor
spada tudi cisticna fibroza, je genskih. Tem boleznim se posveCa vse premalo
pozornosti, saj so bolniki z redkimi boleznimi in njihove druZine, Se posebej izolirani

in ranljivi.

V¢asih, ko sem bila manjSa, ni nihée vedel, kaj je cisti¢na fibroza. Vedno znova sem
morala razlagati vsakemu posamezniku, kakSna bolezen je to. Tudi pred dvema
letoma, ko sem prisSla v srednjo Solo, ni bila moja bolezen prepoznavna. Prakti¢no se
je cistiCna fibroza zacela pojavljati v medijih Sele z mojo zgodbo. Lani novembra, ko
smo ustanovili Drustvo za cisti¢no fibrozo Slovenije, smo imeli kampanijo ob prvem
evropskem tednu osveS&enosti o cisti¢ni fibrozi, kjer so bili prisotni tudi mediji. Konec
februarja letos, je potekala tudi tiskovna konferenca ob dnevu redkih bolezni, kamor
sodi tudi cistiCna fibroza. Menim, da bi morala biti ta bolezen v Sloveniji bolj
prepoznavna, saj je vsak 30. Evropejec prenasalec tega gena. V tujini to bolezen vsi

poznajo, pri nas v Slovenijo pa $e ne.
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5. Kako bi bolezen opisali laikom, ki jo ne poznajo?

CistiCna fibroza je redka, genska bolezen, ki najbolj prizadene plju¢a in prebavila. Je
multisistemska bolezen, kar pomeni, da prizadene ve¢ organskih sistemov. Prizadet
je nosni organ, nastajajo nosni polipi, lahko se pojavi sladkorna bolezen (diabetes),
zmanjSana kostna gostota (osteoporoza), prisotni so znaki bolezni jeter, Zzol€nika in

trebusne slinavke.

Osnovna okvara pri cisti¢ni fibrozi je nepravilen transport natrija in klora v celicah,
zaradi mutacije CFTR gena. Poznamo Ze ve€ kot 1500 razlicnih mutacij. Posledica
tega je, da se v pljucih nabira gosta, lepljiva sluz, ki »masi« pljuéne mesicke, kjer se
izvaja izmenjava kisika in ogljikovega dioksida. Zaradi tega prihaja do oteZenega
dihanja in do pogostejSih okuzb, ki jih je potrebno zdraviti z antibiotiki in izvajati redno
respiratorno fizioterapijo. Plju¢ni meSic¢ki se postopoma »masijo«, dokler ne pride do
kon¢ne odpovedi plju¢ in je presaditev plju€ edino upanje za Zivljenje. V prebavilih pa
trebusna slinavka zaradi goste sluzi ne more izlo€ati encime, potrebne za razgradnjo
beljakovin, Skroba in mascob. Posledica tega je podhranjenost, ker se hrana ne
razgradi in se ne vsrka v kri. Zaradi tega je potrebno uZivati nadomestne encime in

visoko energetsko hrano, z dodatki vitaminov in mineralov.

Na koncu bi zakljuCila, da sem v svojem zivljenjskem obdobju Sla skozi veliko
preprek, imela tezke preizkusnje in se soocCila z najhujSim. Izredno je bilo tezko, ko
sem Cutila, da se moje Zivljenje izteka ... Kot najstnica sem spoznala, da je zivljenje
lepo, Se posebej, ko se zavem, da bi brez presaditve plju¢ umrla. Sedaj vem, kako
dragoceno je Zivljenje in se vsak dan veselim trenutka, ki ga lahko sreCna prezivim v

naravi z druzino in prijatelji.
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Tadeja Rudolf Vahter, mama Maja, ki ima cisticno fibrozo (Maj, 10 let)

1. Cistiéna fibroza, kot genska bolezen, je v danasnji druzbi dokaj nepoznana.
Sele v zadnjih letih lahko o njej kaj veé izvemo iz medijev. Zanima me, kako
ste se Vi sooCili z boleznijo. Kako se vase zivljenje razlikuje v primerjavi z

zdravimi posamezniki (Sola, sluzba, prosti ¢as)?

Ko smo pri starosti 10 mesecev izvedeli za sinovo diagnozo, sva z mozem bila
popolnoma obupana, izgubila vsak smisel za Zivljenje, zdelo se nama je, da je vse,
kar sva v Zivljenju nac€rtovala neuresnicljivo in brez vrednosti. Tudi s strani zdravnikov
in medicinskih sester ni bilo nobene pozitivhe spodbude, zgolj kruta resnica in
brezosebni podatki. Danes vem, da v tistih prvih trenutkih najbrz nobena beseda ne
bi bila dovolj spodbudna in ¢ute€a, da bi nama pomagala Ziveti naprej. Vendar, tu je
bil Maj, ki naju je prisilil, da sva morala zaceti funkcionirati in se boriti za njegovo
Zivljenje. Svoje Zivljenje in potrebe sva potisnila ob stran, najine velike Zivljenjske
naérte pa zamrznila in zaklenila v nepredusno zaprto $katlo. Custva sva zatrla,
nehala misliti na vsakdanje, za naju nepomembne stvari. Moz se je iz naSega
druzinskega »zapora« lahko umaknil v sluzbo, jaz pa sem ostala doma z Majem in
cele dneve zgolj funkcionirala in Zivela v strahu pred vsakim poslabSanjem bolezni.
Cele noli sem prebedela ob Majevi postelji in prestevala njegovo dihanje, da ne bi
slu¢ajno zamudila kakSnega plju¢nega poslab$anja. Ob vsem tem je bilo najtezje
vzpostaviti odnos z zunanjim svetom. StarSev in sorodnikov nisva hotela
obremenjevati s tako tezko resnico, z Majem nismo hodili nikamor v druzbo,
obiskovalcev smo se bali, da ne bi v hiSo prinesli kakSne bakterije ali virusa. Sicer
sva oba z mozem zelo druzabna, potrebujeva socialne stike, takrat pa sva bila kot

ujetnika na osamljenem otoku.

Ko minevajo meseci in leta postaja ¢lovek vedno bolj gotov vase, verjame, da je tisto,
kar dela prav in dobro, in da veg kot toliko ni v njegovi moéi. Custvene stiske so se
pojavljale znova in znova ob vsakem Majevem prehladu, vsakem obisku pri
zdravniku, z vsako novo terapijo, ki so jo predpisali Maju. Vmes pa smo Ziveli skoraj

normalno, se veselili Maja in njegovih korakov v Zivljenje. Enkrat so bili to prvi Majevi
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koraki, drugi¢ prve besede, prva voznja s kolesom, prvi skok na glavo v vodo itd. Po
pribl. Sestih letih sem se sama toliko opogumila, da sva z moZem prvi¢ odklenila
Skatlo z najinimi Zivljenjskimi nacrti in Maja odpeljala na potovanje. Danes se nama
zdi, da moramo Ziveti hitro, z veliko Zlico zajemati zivljenje in Maju v nematerialnem
smislu dati vse, kar sva neko€ nacrtovala. Vsak dan znova si povemo, da se imamo
radi in da se imamo lepo, da je prava vrednost v Zivljenju to, da smo skupaj in se
razumemo. Morda se tega ne bi zavedali, e Maj zaradi svoje bolezni ne bi bil

poseben otrok.

V organizacijskem smislu smo Zivljenje podredili Majevim potrebam, sama sem dlje
Casa ostala doma, saj Maj ni smel obiskovati vrtca, ko pa sem se vrnila v sluzbo, sem
ostala na polovi€nem delovnem €asu. Verjetno ne bi v nobeni drugi sluzbi naletela na
toliko razumevanja in socCutja kot na nasi gimnaziji, pa vendar je vrnitev v sluzbo
zame bila strasna. Nikomur nisem mogla pogledati v o€i, zdelo se mi je, da povsod
vidim samo pomilovanje, sama pa, kot da bi imela slabo vest. Najtezje pa je bilo
sliSati sicer vsakdanje vljudnostno vprasanje »Kako si?«. Kaj naj jim odgovorim? Se
nasmejem in reCem »Dobro.«? Naj povem, da komaj diham in Zivim v veCnem
strahu? Kdo pa je dolzan poslusati moje tarnanje! ReSile so me besede ene od
sodelavk, ki je tisti hip zame postala ve€ kot le sodelavka. Rekla je:« Ve$, Tadeja,
Maj si je izbral vaju za starSa, ker sta dovolj mo€na in bosta zmogla Ziveti zanj in z

njim.« In zmogla sem opraviti nalogo, ki mi jo je zaupal Maj.

Se enkrat v Zivljenju sem dozZivela podobno energijo, ko sem na sreéanju bolnikov in
starSev otrok s CF sreCala Petro, dekle , ki me je s svojim pogledom na Zivljenje in
energijo prevzela in mi dala spodbudo za mesece in leta. Letos se bo porocila in
njeno sreco doZzivljam kot moj lastni uspeh, pa nisem za to prav ni€ zasluzna. Hecno,
kaksni trenutki v Zivljenju reSujejo Cloveka.

2. Kako poteka Vase zdravljenje? Se morda bolezen razlikuje v razli€nih

zivljenjskih obdobjih?

Maj zaradi bolezni ni obiskoval vrtca, saj je v zgodnjem otro$tvu za bolnike s CF
vsaka okuzba (teh pa ob vkljuditvi otrok v skupinsko varstvo ni malo) bolj ogrozajocCa

kot za ostale otroke. Ko je zaCel obiskovati osnovno Solo, smo se zavedali, da bo Maj
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bolan veckrat kot do sedaj, saj ni bil prekuzen z boleznimi, ki so jih njegovi vrstniki ze
preboleli. Poleg tega je moral zaradi terapije vstajati vsaj uro prej kot ostali otroci, v
Casu, ko so se drugi otroci igrali, je Maj opravljal drugo enourno terapijo, pred
spanjem pa Se enkrat. Ogromno dela smo imeli s prehrano (in ga $e imamo), saj
mnogi otroci s CF ne dosegajo normalne telesne teze in jih zato obasno hranijo po
cevki, sama pa nisem hotela, da do tega pride pri Maju. Ure in ure, cele dneve sem
se ukvarjala samo s tem, da je Maj pojedel koliCinsko zadosti in dovolj kalori¢no
hrano. Ob vstopu v Solo je prehranjevanje in doziranje encimov bilo delno izven
mojega nadzora, sem pa za vsak dan pouka poznala jedilnik in zapisovala, koliko
encimov naj Maj poje. UCiteljica v Majevi 3oli je z izjemnim posluhom spremljala
Majeve prilagoditve in mu pomagala tudi pri vklju€evanju v skupino vrstnikov. K sreci
je v istem razredu bil tudi njegov najboljsi »uliCni« prijatelj. Majeve bolezni ne
skrivamo, o njej normalno govorimo, Maj inhalira, opravlja dihalne vaje itd. kljub
prisotnosti drugih ljudi, tudi prijateljev, ki so tako normalno sprejeli, da mora Maj
»nekaj delati«. V preteklem Solskem letu je Maj prvi€¢ Sel sam (brez starSev) nekam
za vec dni in sicer v zimsko Solo v naravi. Zanj je bilo to najvecje Zivljenjsko doZivetje,
saj se je prvi¢ pocutil samostojnega in ne odvisnega od starSev. S pomocjo Majeve
Sole smo najeli medicinsko sestro, ki je z Majem opravljala terapije, sicer je bil eden
izmed vrstnikov, ni€¢ posebnega, ni€ drugacen. Letos Zivi za letno Solo v naravi, ko bo

ponovno lahko pobegnil v samostojnost.

Maj se trenutno precej dobro drzi, njegova telesna teza je celo prekomerna, velikih
tezav s pljuCi pravzaprav Se ni imel, v bolnici je bil samo na preiskavah, vsa potrebna
zdravljenja smo opravili doma, je pa res, da ima letos oz. trenutno nekoliko vec€ tezav.
Vsake tri mesece ima Maj redne kontrolne preglede pri pulmologu, gastroenterologu,
enkrat letno pa Se pri endokrinologu, otorinolaringologu in vsakoletne tridnevne
preiskave na enem od oddelkov. Obc¢asno, v razli¢nih starostnih obdobjih se upira
izvajanju terapije in se sprasuje zakaj mora poceti vse te nheumnosti, vendar je zelo
razumen otrok in hitro preneha z odklanjanjem zdravstvenih obveznosti. Zal se stanje
bolezni z leti ne izboljSuje temve€ bolezen napreduje, pri vseh bolnikih je pomembno
¢im dlje ohraniti vitalno pljuéno funkcijo. Bojimo se bakterije Psevdomonas, ki se

kolonizira v plju€ih in zaradi trdovratnosti predstavlja veliko groznjo za pljuca. V
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zadnjih letih so zdravniki tudi pri nas pristopili k sodobni doktrini obravnave CF in

zaupanje v medicino je zato vecje.

3. Zanima me, ali sodelujete v Drustvu obolelih za cisti¢nho fibrozo. Kaksno je

Vase mnenje o delovanju tega drustva?

Sama aktivno sodelujem v drustvu, sem v Solskem odboru, ki posku$a v $olskem
prostoru ozavestiti mlade o bolezni in sprejemanju (vkljuCevanju) bolnikov s CF v
njihovo skupno okolje. Menim, da bomo s SirSim poznavanjem bolezni lazje dosegli
pozitivne premike v zdravstvu in znanosti, ki bodo pripomogle k novim nainom

zdravljenja v prihodnosti.

4. Menite, da so ljudje dovolj osveséeni o genskih boleznih. Bi si zeleli, da bi

bila cisti¢na fibroza med ljudmi bolj prepoznavna?

Prva leta Majeve bolezni smo bili resnicno prepus€eni samim sebi, star§i smo morali
sami odkriti poti za pridobivanje potrebnih informacij, Se ve¢, sami smo morali iskati
dobavitelje potrebnih aparatur in pripomoc¢kov, del predpisanih zdravil oz. vitamine Se
danes placujemo sami. Ker Zelimo, da ima Maj najboljSi mozen aparat za inhaliranje,
smo morali sami placati 80 % cene le tega (ostalo pokrije zavarovalnica), ob tem
vsakih 6 mesecev kupujemo dele za inhalator, ki jih je potrebno zamenjati in to ni
poceni. K sre€i nasa druzina nima financ¢nih tezav in sinu lahko omogo¢&imo optimum,
je pa veliko starSev, ki takSnih stroSkov ne zmorejo. Tu je Se medicinski pribor, ki je
potreben za doziranje zdravil, tekoCine za inhaliranje itd. Starsi, katerih otroci morajo
uzivati prehranske dodatke, se sreCujejo z velikimi stroski za le te, ki pa jih

zavarovalnica ne krije v celoti.

Vprasanje o boljSi obvescCenosti je dvorezen me€. Po eni strani se zavedam, da je
dobro, da veliko ljudi pozna bolezen, saj je reSevanje tezav, povezanih z boleznijo
lazje, po drugi strani pa se bojim, da bo Maj zaradi tega sprejet drugace, sam bo
preve€ obremenjen s svojo boleznijo in resnico o njej, pa tudi sama bom zato morda
Cutila preveC draZljajev v zvezi z boleznijo. V€asih hoCe Clovek namre€ kar pozabiti

na realnost, malce pobegniti iz nje.
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5. Kako bi bolezen opisali laikom, ki jo ne poznajo?

CF je genska bolezen, ki zaradi gostih izloCkov nekaterih organov (pljuca, jetra oz.
Zol¢nik, trebusSna slinavka) povzroCi okvare le-teh in nujnost stalne, redne,
vsakodnevne terapije za ohranjanje zdravja. Sluz v pljucih je gosta in lepljiva, zaradi
Cesar ne opravlja funkcije Cistilnega sistema, zato pa v pljucih ostajajo bakterije in
virusi, ki se tam tudi trajno naselijo in ob pogostih vnetjih povzrocijo okvaro pljuc. Ker
Zol¢nik zaradi gostega ZolCa le tega ne more normalno dovajati, se v jetrih nalaga
mascoba, kar postopoma pripelje do okvare jeter. Zaradi gostih izloCkov trebusSne
slinavke se izvodila slinavke zamasijo in encimi se ne morejo spros€ati v prebavni
trakt, zaradi Cesar pri bolniku s CF presnova ni popolna in hrana neizkoris¢ena potuje
iz telesa. Od tod tudi slaba prehranjenost. Ta pa vpliva tudi na odpornost organizma,
ki je zato bolj podvrZzen obolevnosti za obi¢ajnimi virusnimi boleznimi in bakterijskimi

okuzbami.
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Masa Hribar, 19 let

1. Cisti€na fibroza, kot genska bolezen, je v danasnji druzbi dokaj nepoznana.
Sele v zadnjih letih lahko o njej kaj veé izvemo iz medijev. Zanima me, kako
ste se Vi sooCili z boleznijo. Kako se vase zivljenje razlikuje v primerjavi z

zdravimi posamezniki (Sola, sluzba, prosti ¢as)?

Zame je soocCanje z boleznijo daljSi proces, saj se mi zdi da se Se vedno nisem
popolnoma sprijaznila in soocila z boleznijo. Moje Zivljenje se kar dosti razlikuje od
mojih sovrstnikov, sicer imam dokaj 'prijazno' obliko CF, ampak imam poleg tega Se
sekundarno bolezen diabetas tipa 1. Od vrstnikov me najbolj razlikuje predvsem to,
da moram vedno paziti nase, niti za trenutek ne smem pozabiti, da vsako dejanje
prinasa doloCene posledice. Tudi sama terapija mi vzame veliko ¢asa predvsem
inhalacije ter fizioterapija. Poleg vseh zdravil, ki jih jemljem za CF, moram misliti Se
na uravnavanje sladkorja v krvi, kar mi zaenkrat predstavlja vedji izziv. S Solo nikoli
nisem imela vecjih tezav, razen tega, da sem pogosto manjkala, vendar sem vse
opravila pravo€asno. Kar se ti¢e sluzbe tudi nisem imela tezav, preko Studentskega
servisa sem delala 2 leti v lokalu in poleti pomagala v kuhinji. Prosti ¢as prezivljam
dokaj raznoliko. Zdaj, ko se je zaCela pomlad si privos¢im kakSen sprehod, drugace

pa se pogosto druzim s prijatelji. Glede tega se ne razlikujem od 'zdravih' prijateljev.

2. Kako poteka Vase zdravljenje? Se morda bolezen razlikuje v razliénih
zZivljenjskih obdobjih?
Zdravljenje v zgodnjem otroStvu je bilo drugacno kot zdaj. Kot ze vedno je zelo
pomembno redno obiskovanje vseh specialistov. V zgodnjem otroStvu se je terapija
malce razlikovala, predvsem v nacinu izvajanja. Npr. starSi so mi mogli posvecati
veliko ve€ pozornosti. Takrat so mogli izvajati 'tapping?' in zdravila sem prejemala v
drugacnih oblikah. Zdaj ko sem samostojnejSa lahko za veliko stvari poskrbim sama.
V puberteti sem nekoliko opustila zdravljenje in to se je tudi opazilo na mojem

sploSnem zdravju in pocutju.
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3. Zanima me, ali sodelujete v Drustvu obolelih za cisti€éno fibrozo. Kaksno je

Vase mnenje o delovanju tega drustva?

S drustvom imam dobre izkuSnje, Ceprav se sestankov ne udeleZujem, ampak se jih
moji starSi. Tudi z druStvom pljuénih bolnikov in alergikov imamo same dobre
izkusSnje in menim, da taka drustva zelo pomagajo pri zdravju otrok, saj starsi in

bolniki izvejo veliko novih in uporabnih informacij.

4. Menite, da so ljudje dovolj osveséeni o genskih boleznih. Bi si zeleli, da bi

bila cisti¢na fibroza med ljudmi bolj prepoznavna?

Menim, da so ljudje precej slabo osveSceni o genskih boleznih, vendar ne Cutim
nobene potrebe po vecdji prepoznavnosti te bolezni. Tistim, ki imajo stike z mano in jih

ta bolezen zanima, se potrudim, da so dobro osvesceni.

5. Kako bi bolezen opisali laikom, ki jo ne poznajo?

CF je genska bolezen, ki lahko prizadene predvsem plju¢a in prebavni trakt. Za

bolnike je zelo pomembna dobra vodenost in redna terapija.

-39 -



Bezeljak P., 2010: Cisti¢na fibroza
Raziskovalna naloga. Gimnazija Vi¢, Ljubljana
4.2 Intervju s predsednico Drustva za cisti€no fibrozo

1. Kdaj je bilo drustvo ustanovljeno?

Drustvo je bilo ustanovljeno v €asu 1. Evropskega tedna ozavesScenosti o cisticni
fibrozi, ki je (konec leta 2009). S tem dogodkom smo Zzeleli javnost ozavestiti o
cistiCni fibrozi in omogociti dobro oskrbo, ki bo dostopna vsakemu bolniku. Dogodek
so zaznamovali ugledni strokovnjaki iz Univerzitetnega klinicnega centra Ljubljana, ki

so predstavili samo bolezen in mozZnosti za Zivljenje

2. S kak$nim namenom je bilo ustanovljeno drustvo?

Namen drustva je organizirana pomoc¢ vsem bolnikom, obolelim s cisti¢no fibrozo in
njihovim druzinam za dosego viSje kakovosti Zivljenja, ki pripomore k boljemu in
daljSemu Zivljenju bolnikov. Drustvo je namenjeno reSevanju in lajSanju socialnih
stisk ter tezav ljudi, nudenju pomoci bolnikom, katerih zdravje ali Zivljenje je ogroZzeno

in njihovi krepitvi zdravja.

3. Katere so dejavnosti drustva?

Dejavnosti drustva so zavzemanje za varstvo ¢lovekovih pravic, organiziranje
izobrazevanj in informiranje, delovanje na podro¢ju socialnega in zdravstvenega
varstva, rehabilitacija bolnikov s cisti€no fibrozo in njihovih druzin, nacionalno in
mednarodno sodelovanje s podobnimi organizacijami, izboljSanje statusa in pravic
bolnikov ter njihovih druzin, osveS€anje strokovne in druge javnosti o Zivljenjsko

ogrozajoci, redki bolezni.

Prirejamo tudi strokovna sre€anja in seminarje, na katerih strokovnjaki predstavijo
novosti o sodobnem nacinu zdravljenja, bolniki pa predstavijo svoje spopadanje z
boleznijo in njihovo kakovost Zivljenja. Na sre€anjih si medsebojno izmenjujemo

izkusnje, ki so zelo dragocene.

4. Kdo je vklju€en v drustvo?
Drustvo za cisticno fibrozo Slovenije zdruzuje bolnike z boleznijo cistiCna fibroza
(CF), njihove svojce, zdravstveno in drugo osebje iz razli¢nih strokovnih podrodij ter

vse osebe, ki Zelijo biti ¢lani drustva. Ustanovljeno je bilo konec |. 2009.
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5. Kaksni so vasi cilji?

Nasi cilji so:

izboljSanje kakovosti Zivljenja bolnikov, obolelih s cisti¢no fibrozo in njihovih
druzin;
osveSCanje strokovne in druge javnosti o cistiCni fibrozi, ki je zivljenjsko

ogrozajoca bolezen, razumevanje skrbi teh bolnikov in njihovih druzin;

prizadevanje k boljSi in bolj dostopni negi bolnikov, obolelih s cisti¢no fibrozo

ter boljSemu in daljSemu Zivljenju teh bolnikov;

vzpodbujanje ustrezne zdravstvene oskrbe bolnikov, obolelih s cisticno

fibrozo, ki lahko podaljSa ter reSuje mlada Zivljenja;

vkljuCevanje bolnikov v socialno okolje in ustvarjanje pogojev za njihovo

destigmatizacijo;

organiziranje strokovnih srecanj, predavanj in drugih oblik izobrazevanj o

sodobnem nacinu zdravljenja in Zivljenja bolnikov, obolelih s cisti¢no fibrozo;
informiranje o izboljSanju in izvajanju dnevne oskrbe na domu;

omogocanje respiratorne fizioterapije in druge rekreativne aktivnosti bolnikov,

obolelih s cisti¢no fibrozo, ki so primerne za nijih;

zavzemanje za izvajanje zdravstvene oskrbe na domu, ki jo bi izvajala
strokovno usposobljena zdravstvena ekipa na terenu (izkuSeni zdravnik,
medicinska sestra, fizioterapevt, ki imajo dovolj znanja in izkuSenj zdravljenja

bolnikov, obolelih s cisti¢no fibrozo);

informiranje o vkljucitvi dolgotrajno bolnega otroka v vzgojni in izobrazevalni

program;

sodelovanje z evropskimi in mednarodnimi drustvi ter zdruZenji bolnikov,

obolelih s cisti¢no fibrozo in z nacionalnimi drustvi s sorodno dejavnostjo;
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e izvajanje programov samopomoci in razlicnih delavnic, ki sluzijo kot pomoc¢

bolnikom in njihovim druzinam;

e zastopanje interesov bolnikov in njihovih druzin na vseh podrocjih Zivljenja ter

zavzemanje za varstvo Clovekovih pravic;

e obveSCanje Clanov in SirSe javnosti o dejavnosti drustva in o novostih na

razliCnih podrog€jih Zivljenja bolnikov, obolelih s cisti¢no fibrozo.

6. V ¢asu 1. Evropskega tedna ozavescenosti o cisti¢ni fibrozi je tudi SirSa
javnost izvedela o tej, najpogostejSi zivljenjsko ogrozajoci dedni bolezni v
Evropi. Kaksne aktivnosti ste pripravili?

Evropska zveza nacionlanih zdruzenj cisticne fibroze, v katero je vklju€eno tudi
novoustanovljeno Drustvo za cisti¢no fibrozo Slovenije, s sedezem na Igu, je v sklopu
tedna osvescenosti, ki je potekal od 9. do 15. novembra 2009, pripravilo zapestnice
ter drugo gradivo solidarnosti za boljSe in daljSe Zivljenje bolnikov, obolelih s cisti¢no

fibrozo.

7. Kaksno je vase sodelovanje z Evropskim drustvom obolelih za cisti€no
fibrozo?

V lanskem letu se je prvié aktivno vkljuéila tudi Slovenija. Clanica nasega
drustva, gospa Dragica IskrenoviC, se je udeleZila osrednjega dogodka evropske
kampanije v Evropskem parlamentu v Bruslju, kjer so spregovorili o problemih, ki so

jihizpostavili bolniki, zdravniki, evropski poslanci ter zainteresirana javnost.

8. Cisti¢na fibroza spada med redke bolezni. Ali obstaja register, v katerega so
vkljué€eni vsi bolniki s cisti¢no fibrozo, tako na drzavni kot evropski ravni?

1/30 Evropejcev je prenasalcev gena, ki povzro€a cisti¢no fibrozo. Ve¢ kot 40.000
otrok in mladih odraslih Zivi s cisti¢no fibrozo. Nekateri do¢akajo 50 let in vec, drugi
umrejo pri 5 letih ... odvisno, kje v Evropi Zivijo. Dostopnost do dobre oskrbe

omogoca daljSe in boljSe zZivljenje vseh pacientov s cisti¢no fibrozo.

V Sloveniji natanénega podatka o Stevilu bolnikov s cisti¢no fibrozo ne poznamo, ker

Se ni vzpostavljen nacionalni register, predvideva se, da je teh bolnikov manj kot 100.
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5 RAZPRAVA IN ZAKLJUCKI

Drustvo za cisti¢no fibrozo Slovenije je podprlo mojo raziskovalno nalogo. Preko
njihovega drustva sem dobila stike z bolniki in tako opravila intervjuje. Odziv bolnikov
ni bil velik. Sklepam, da je to posledica tega, da ljudje nocCejo govoriti v javnosti o
svoji bolezni. Bolezen je pri nas, za razliko v Evropi, neprepoznavna. Ravno zaradi
nepoznavanja bolezni v javnosti bolniki svojo diagnozo rajSi obdrzZijo zase, saj se
potem vse preveCkrat zgodi, da so v druzbi sprejeti drugace. Ta faktor je posebno
motec pri otrocih in mladostnikih. Vendar lahko vedenje o bolezni razsirimo le tako,

da o tem spregovorimo.

Tega so se zavedali tudi starsi bolnikov s cisti¢no fibrozo in lansko leto ustanovili
svoje drustvo, katerega glavna naloga je pomoC druzZinam obolelih, izboljanje
statusa bolnikov in osveS€anje javnosti o najpogostejSi genski bolezni, katere

prenasalec je vsak 30. Evropejec.

S tem sem tudi potrdila svojo prvo hipotezo, v kateri sem predvidevala da je v
Sloveniji malo bolnikov s to boleznijo in da jih velika vecina o tem ne Zeli govoriti v

javnosti.

Vseeno sem dobila nekaj odzivov bolnikov, ki so bili pripravljeni spregovoriti 0 svoji
bolezni. Vsem je skupno, da so se simptomi bolezni zaceli Ze v rani mladosti (pri
starosti nekaj mesecev). Sprejetje njihove bolezni v druzini je bil za vse velik Sok. V
prvi vrsti za njihove starSe, saj so morali Zivljenje popolnoma podrediti njihovi bolezni.

V Casu odrasc€anja pa so morali bolezen sprejeti Se sami.

Bolezen olajSajo vsakodnevne inhalacije in fizioterapije. Vendar pa z leti bolezen
napreduje. Bolniki imajo tezave s prebavili, pojavi se sladkorna bolezen,
osteoporoza. Zaradi vecCje dovzetnosti za okuzbe niso obiskovali vrtca, pogosto
manjkajo v Soli. Svoje aktivnosti morajo povsem podrediti terapijam. Pred vsakim

obrokom morajo jemati nadomestne encimi, kateri razgradijo mascobe, beljakovine,
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saj jih njihovo telo ni sposobno samo. Kot skrajna oblika bolezni lahko pride do
odpovedi plju¢. Po presaditvi pljuC je tveganje za okuzbe Se vecje, vendar bolniku

vsaj zatasno omogocijo dostojno Zivljenje.

Seveda je zdravljenje odvisno kako hitro in s kakSno intenziteto se bolezen razvija.

Mojo drugo hipotezo sem potrdila z argumenti iz prejSnjih dveh odstavkov. Bolezen je
med ljudmi nepoznana, zaradi tega se v vkljuCevanju v obi¢ajno Zivljenje srecujejo z

oblico tezav.

V prihodnje bom opravila Se intervju z zdravnico, ki se ukvarja z zdravljenjem cisti¢ne
fibroze. Tako da bom dobila pogled na bolezen Se skozi o€i strokovnjaka. Zanimivo bi
bilo primerjati polozaj cisticne fibroze z drugimi redkimi boleznimi v Sloveniji ali pa

njihovo razsirjenost v primerjavi z ostalimi genskimi boleznimi.

Moj glavni namen raziskovalne naloge je, da bi bili mladi ozavesS€eni o boleznih, ki
prizadenejo nase vrstnike ter da poznamo njihove vzroke in simptome, pa najgre za
genske bolezni, rakava obolenja, astmo ... Le na tak nacin lahko razumemo njihovo
Zivljenje, ki je podrejeno bolezni. S tem smo jim tudi sami sposobni pomagati ali vsaj

izkazovati primeren odnos.
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