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CYSTICKi
FIBROZA
AJEJLIECBA

vyssi obsah soli ako u beznej popula

A hoci sa toto ochorenie neda tiplne
vylieéit, v Narodnom dGstave detskej -
tuberkulézy a respira¢nych chorob, n. 0.

v Dolnom Smokovci nachadzaja detski
pacienti s touto diagn6zou pomoc. Viac uz
v rozhovore s MUDr. Zuzanou Hribikovou.

Pani doktorka, ako by sme mohli
definovat cysticki fibrézu?

Cystické fibroza je dedicne podmienené
ochorenie spdsobené mutaciou v géne pre
tzv. CFTR protein, ktory formuje chlori-
dovy kanal nachadzajtci sa na viacerych
orgéanoch a tkanivach ludského tela,
vratane sliznice dychacich ciest, vivodov
podzaltdkovej Zlazy, kanalikoch potnych
zliaz, v ZI¢ovodoch ¢i pohlavnych orga-
noch. V désledku porusenej funkcie chlori-
dového kanéla dochadza k zmene zloZenia
a vlastnosti sekrétov predovéetky'/rn ich

Klinickych prejavov ochorema.

Ako sa cysticka fibr6za prejavuje?
Najcastejsie a najvyraznejsie st postihnuté
placa pacientov. Nadmerna tvorba virazne
hustého, vazkého hlienu vedie k zhorsenej
oCistovacej schopnosti dychacich ciest,
pomnozeniu baktérii, opakovanym vleklym
respira¢nym infekciam a chronickym za-
palovim zmenam. To z dlhodobého hladis-
ka neodvratne poskodzuje pltcne tkanivo
a priedusky, majic za nasledok aj zhorse-
nie placnych funkeii. Daldim vjznamnym
nélezom je postihnutie podzalidkovej
zlazy, charakterizované nedostato¢nou
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tvorbou pankreatickych enzymov. Vdaka
tomu majl pacienti narusené vstrebavanie
mnohych délezitych Zivin (napr. vitami-
nov A, D, E a K), st podvyZiveni a mozu
mat poruchu rastu. Medzi dalSie prejavy
patri chronicky zapal prinosovych dutin

s nosovymi polypmi (vyrastkami sliznice),
postihnutie pecene s obstrukciou Zl¢ovych
ciest, neplodnost. Specifickym prejavom
typickym pre novorodenecky vek je tzv.
mekéniovy ileus — nepriechodnost criev
spOsobena enormne hustou smolkou.

Aké si moznosti diagnostiky tohto ocho-
renia? Od akého veku je ho mozné zistit?
Od roku 2009 je cystické fibréza sticastou
povinného novorodeneckého skrininguy,
ktory sa realizuje odberom krvi z paticky
dietata v prvych dnoch jeho Zivota. V pri-
pade pozitivneho vysledku sa dopliiajia
dalsie vySetrenia, predovsetkym vyset-
renie hladiny chloridov v pote (tzv. potny
test), kedZe vdaka vyssie uvedenej mutacii
majl deti s cystickou fibrézou v porovnani
so zdravou populaciou cca az 5-krat vyssi
obsah soli v pote — odtial pochadza aj vy-
raz ,slané deti’. Diagnézu definitivne po-
tvrdime genetickym vysSetrenim, ktorym
ur¢ime pritomnost konkrétnej mutéacie.

Aké Casté je toto ochorenie?

Cysticka fibréza je jednoznacne najcastej-
$im geneticky podmienenym ochorenim
v kaukazskej populéacii, pricom frekvencia
vyskytu je 1: 2 500 Zivonarodenych deti.

Dedic¢nost mé autozomalne recesivny cha-

rakter, ¢o v principe znamena, Ze pacient
méa mutéciou poskodené obe kopie génu
pre CFTR protein, jednu zdedent od mat-
ky a druh od otca, ktori st teda nosi¢mi.
Predpoklada sa, Zze zhruba kazd{ 25. ¢lo-
vek v nasej populacii je nosicom génu pre
cystick fibrézu, ¢o znamena celkovo cca
250 000 nosicov na Slovensku, pricom
kazdé 400. manZelstvo je potencialnym
manzelstvom dvoch nosicov.

Ako vyzera lie¢ba pacientov

s cystickou fibrézou?

Toto ochorenie nie je vyliecitelné, v terapii
sa zameriavame na konkrétne priznaky

a prejavy ochorenia s cielom spomalit
priebeh ochorenia a zlepsit kvalitu Zivota
nasich pacientov. Nosnymi piliermi st
starostlivost o dobrt priechodnost a ocis-
tu dychacich ciest, starostlivost o dobry
stav vyZivy a potlacenie infekcie a zapalu
adekvatnou v¢asnou antibiotickou a pro-
tizapalovou liecbou. Zakladnym predpo-
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kladom dobrej priechodnosti dychacich
ciest je zriedenie hustého a viskézneho
hlienu, a to inhalaciou Specifickych tzv.
mukolytickych pripravkov. Neoddelitel-
nou sUcastou starostlivosti je intenzivna
respiracné fyzioterapia, ktord pomocou
roznych technik (ako napr. autogénna
drenéz, PEP systémy dychania ¢i respirac-
ny handling) vy¢isti dychacie cesty od na-
riedeného hlienu. V{zivova stranka lie¢by

zahtna vysokokaloricki stravu, hradenie
pankreatickych enzymov pri kazdom jedle
a dodavku v tukoch rozpustnych vitami-
nov (A, D, E a K). V poslednych rokoch sa
v ramci terapeutickych moznosti objavili
aj tzv. CFTR modulatory — lieky, ktoré

st schopné ,opravit narusent funkciu
mutéaciou poskodeného chloridového
kanéla a zvratit tak mnohé z chorobnych
procesov sprevadzajlcich toto ochore-
nie. Celkovo je liecebny aj diagnosticky
manazment tychto pacientov ststredeny
v Specializovanych centrach, ktorych
mame na Slovensku spolu Sest — 3 pre
dospelych a 3 pre detskych pacientov
(Kosice, Banské Bystrica, Bratislava).

Akym spésobom sa podiela

Narodny ustav detskej tuberkulozy

a respiraénych choréb na zdravotnej
starostlivosti o tychto pacientov?

V nasom Ustave v ramci Centra pre re-
habilitaciu pacientov s cystickou fibrézou
poskytujeme lie¢ebny pobyt pre tychto pa-
cientov uz od roku 1998. Dlhoroc¢né sku-
senosti a odbornost nasich zamestnancov
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Narodny ustav detskej tuberkulézy
arespiraénych choréb, n.o. Dolny
Smokovec poskytuje komplexni
astavnii a ambulantni lieéebno-pre-
ventivnu starostlivost a diagnostiku
ochoreni dychacich ciest a plic, vro-
denych alebo ziskanych, na podklade
alergickom, alebo nealergickom,

a tiez spankovych porach dychania.

Pobyt je urceny pre pacientov
od narodenia do 19. roku Zivota.

Spickova diagnostika
moderné liecebné postupy
kvalifikovany personal
individualny pristup

viac ako 100-roc¢na tradicia
vysokohorska klima

Vdaka komplexnej diagnostike a naslednej adekvéatnej liecbe,
dokazeme v znacnej miere napomoct k zlepseniu zdravotného
stavu nasich pacientov, a tym zlepsit ich kondiciu.

Prid'te k nam, radi Vam pomozeme.

nam umoznuju zabezpecit detskym pa-
cientom s CF kompletnt a profesionalnu
rehabilitaciu, kontrolu spravnej techniky
rehabilitacie a edukéciu rodicov deti.

V ramci pobytu deti absolvuji intenzivny
rehabilita¢ny program zahimajtci hygienu
hornych a dolnych dychacich ciest, nacvik
oCistnych technik, respirac¢nu fyziotera-
piu a inhalacie. Preferujeme individualny
pristup fyzioterapeutiek, ktoré ovladaji
vsetky postupy bezne praktizované v celej
Eurépe. Modernt hrudnikovi fyzioterapiu
naucia spravne vykonéavat tak samotného
pacienta, ako aj rodica. Fyzioterapia je plne
prispdsobena individualnym potrebam

a moznostiam pacienta a jeho rodiny.
Stcastou liecebného pobytu je aj postde-
nie zdravotného stavu z pohladu funkcie
dychacich ciest, stavu imunity a aktivity
pankreasu, ako aj mikrobiologické vyset-
renia za Gcelom odhalenia bakterialnej
kolonizacie ¢i akttnej infekcie so zame-
ranim na zistenie pritomnosti zavaznych
patogénov typickych pre cysticka fibrozu.
Samozrejmostou st aj konzultacie s diét-
nou sestrou a psycholégom.
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