Cisztas fibrozis
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ontos kiemelni, hogy bar a CF szigoru
F napi protokollt és 6ngondoskodast
igényl6 progressziv allapot, az érintettek
teljes életet élhetnek, iskolaba jarhatnak
és munkat vallalhatnak.

A CISZTAS FIBROZIS OKA

A CF kialakulasdért egy specidlis gén
(CFTR) kéros médosuldsa (mutdcidja) fe-
lelés. A betegség autoszomalis recessziv
maédon 6roklédik, ami azt jelenti, hogy
betegség csak akkor alakul ki, ha a gene-
tikai eltérést mindkét szll6é hordozza, és
mindketten atadjak gyermekiik szamara.
Abban az esetben, ha csak egyik sziil6
genetikai dllomanyabdl ,érkezik” a kdros
gén, akkor tiinetmentes génhordozasrol
beszéliink. Lévén a CF genetikai eredet
orokletes korkép, a legnagyobb kockaza-
tunak azok tekintheték a betegség kiala-
kuldsara, akiknek csalddjaban mar fordult
el6 hasonld betegség, illetve mas okbol
végzett genetikai vizsgalat soran mar iga-
zolédott a kéros gén jelenléte, azaz a ge-
netikai hordozé allapot.

A CISZTAS FIBROZIS TUNETEI

A CF-re altaldban mér az elsé életévben
fény derdl, hiszen a nagy mennyiség,
b(iz6s széklet Uritésével jaro allandoé has-
menés, a kohogés, az dllanddan visszaté-
ré tidégyulladasos epizédok, a krénikus
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A cisztas fibroézis (CF) egy orokletes megbetegedés, mely els6sorban a tii-
dot és az emésztdtraktust érinti, de mas szerveket is megbetegithet. A CF
tiineteit és szovodményeit alapvetden az okozza, hogy mig az egészséges
szervezet altal termelt nyak attetszo, hig és sikos tapintatu, addig CF-ben
stir(i, tapadés nyak termel6dik, ami ahelyett, hogy sikosité és feliiletvédé
anyagként viselkedne, elzarja a kivezetécsovek nyilasat. Ezzel leginkabb
a tiido6 és a hasnyalmirigy, de emellett mas szervek miikodését is karositja.

kdhogés, a sos érzetli bor, valamint a lassu
sulygyarapodas és a kortarsaktol elmaradé
fejlédés koran a betegségre irdnyitja a gya-
nut. Ritkdbb esetekben azonban egészen
a serdilékorig vagy még késébbre tolod-
hat a diagnozis felallitasa.

A késbbbiekben a tlinettant alapve-
téen az szabja meg, hogy a betegség mi-
lyen szerveket érint, dm a tiid6érintettség
tipikus. A rendellenesen beslr(isodott,
tapados nydk a tudében felhalmozdd-
va légzési nehézségeket okozhat, léguti
fert6zésekre hajlamosithat, illetve végsé
esetben |égzési elégtelenséghez vezethet.

Abetegség altal tipikusan érintett masik
szerv azemésztétraktus, ezen belil is legin-
kabb a hasnyalmirigy és a maj. Progressziv
maodon csdkken a szervezetben a hasnyal-
mirigy altal termelt enzimek mennyisége.
Ez ahhoz vezet, hogy zavart szenved a tap-
anyagok felszivodasa, ami idével elégtelen
taplaltsagot, malnutriciét eredményez.

Egyénileg valtozd, mely tlinetek mi-
lyen sulyossaggal kombinalédnak adott
esetben, am a leggyakoribb tilinetek az
alabbiak:

« visszatéré, gyakran ismétlédé 1éguti
fert6zések;

« zihdlds, nehézlégzés, kohogés;

« elégtelen fejl6dés és sulygyarapodas;

» székrekedés vagy hasmenés, nagy
mennyiségl b(izos széklet Uritése;

Betegség csak akkor alakul ki, ha a ge-
netikai eltérést mindkét sziil6 hordoz-
za, és mindketten atadjak gyermekiik
szamara.

e a bor és a szemfehérje sargas el-
szinezddése (az epeutak elzdrédasdnak
jeleként);

« Ujszllottkorban bélelzarédas hivhatja
fel a figyelmet a betegségre (melynek oka,
hogy a magzati bélsar, a mekénium is si-
rlibb, tapaddsabb a normalisnal).

Atlinetek masik része a CF éltal okozott
szervi kdrosodédsokra a vezethetd vissza.
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A CISZTAS FIBROZIS
KOVETKEZMENYEI

Tiidé és Iégutak. A leggyakoribb lég-
z6rendszeri kovetkezmény a fertézésekre
valé fokozott hajlam, melynek kdvetkez-
tében gyakran visszatéré tidégyulladdsos
epizédok jelentkeznek.

Hosszabb fenndllas esetén a légutak
szerkezete is kdrosodhat, melynek kovet-
keztében a kisebb légutak (bronchusok,
bronchiolusok) koérosan kitdgulhatnak,
hegesedhetnek, faluk megvastagodhat,
ami tovabb ronthatja a mar egyébként is
rossz légzémukodést.

Végsé soron a betegség 1égzési elég-
telenségbe torkollhat, amikor a 1égz6-
rendszer mar olyan mértékben karosodik,
hogy tobbé nem képes elvégezni a lét-
fontossagu légcserét, ezzel életveszélyes
dllapotba sodorva a beteget.

Emésztdrendszer. A sUrU, tapadds nydk
a normalis emésztéshez elengedhetetlen
enzimek kivalasztasat is gatolja. Ennek
kovetkeztében zavart szenved a létfontos-
sagu tapanyagok (fehérjék, zsirok, zsirban
oldédo vitaminok stb.) felszivodasa. Taplal-
kozasi hianyallapot jon létre, annak minden
kovetkezményével (lassult ndvekedés, fejl6-
déselmaradas, testsulycsokkenés, ismétlédé
hasnyalmirigy-gyulladéasok stb.).

A hasnydlmirigy felel6s a cukrok felszi-
védasahoz és lebontdsdhoz elengedhetet-
len inzulin eléallitasdért, ami CF eseteiben
ugyancsak zavart szenved. Ennek kdvetkez-
ménye cukorbetegség.

A kdrosodas nem kiméli a majban futo
epevezetékeket sem, melynek jeleként sar-
gasdg, zsirmaj, cirrozis, illetve esetenként
epekovesség alakulhat ki.

Reprodukcios szervek. A nemz&kép-
telenség a betegséggel él6 férfiak tulnyo-
mo tobbségét érinti, melynek hatterében
tobbnyire az all, hogy a bes(irls6dott
nyak teljesen elzérja a heréket a proszta-
taval O0sszekoté onddvezetéket. N6knél
a fogamzoképesség csokkenhet. A nék
esetében azt is meg kell jegyezni, hogy
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a vdéranddssag sokszor sulyosbithatja az
alapbetegség tiineteit.

Vdz-izomrendszer. CF kapcsan na-
gyobbazesély csontritkulds (oszteopordzis)
kialakuldsara, emellett gyakoriak az iziileti
és izomfajdalmak, illetve az izlleti gyulla-
désis.

A folyadék- és elektrolithdztartds
zavarai. A nagy soétartalmu verejték fo-
kozott termelése miatt a szervezet sot és
elektrolitokat veszithet, ezen tulmenden
konnyebben alakul ki folyadékhianyos al-
lapot (dehidracid) is. Ez utébbi kockazatéara
kiilondsen magas kilsé hémérséklet, va-
lamint fokozott fizikai terhelés soran kell
odafigyelni.

Mentdlis problémdk. Egy tartdsan
fennallé, folyamatosan sulyosbodd, gyo-
gyithatatlan betegség tudata mindig ha-
talmas lelki terhet r6 az érintettekre, ami
félelemhez, depressziéhoz és szorongas-
hoz vezethet.

A CISZTAS FIBROZIS
DIAGNOSZTIKAJA

A cisztas fibrézis felismerésére ma mar
Ujszilottkori vizsgalatok is rendelkezésre
alinak, illetve genetikai tandcsadéhoz is for-
dulhat mér a gyermekvallalas elétt az, aki
a csalddban el6fordult hasonlé betegség
alapjan gyanitja, hogy hordozhatja a kéros
gént.

A késébbiekben altaldban nem jelent
nehézséget a betegség felismerése a tiine-
tek és tipikus szervi érintettségek alapjan.
Kérdéses esetekben genetikai vizsgalat,
illetve a verejték Osszetételének elemzése
végezhetd.

A CISZTAS FIBROZIS TERAPIAJA

Ahogyan a bevezetében mar szé esett rola,
abetegség végleges gydgyitasara alkalmas
modszer egyelére nem all rendelkezésre.
Abeteg éllapotdhoz és tlineteihez igazodd,
egyénre szabott kezeléssel azonban a ti-
netek enyhithetdk, a betegség progresz-
szioja lassithatd, az érintettek életminbsége

javithaté. Igy jo életminéségben elt6ltott
hosszu évek nyerhet6k.

Megoldast igérhet az egyel6re gyer-
mekcipében jaré génterdpia, melynek
segitségével nagyon korai életkorban
megprobalkozhatnak az orvosok a kéros
gén kijavitasara vagy ép génnel térténd
helyettesitésével.

A léguti tunetek javitasara jelenleg
a fizioterapia, Iégzdétorna, a fizikai aktivi-
tas fenntartdsa és tiineti gyogyszerek all-
nak rendelkezésre. Sulyos tiidékarosodas
esetén csak a tlidétranszplantacié igérhet
megoldast. A [éguti tlinetek kezelése soran
kiemelt figyelmet kell forditani arra, hogy
a tartésan fenndllo tiidébetegség idével
szivnagyobbodast és egyéb kardioldgiai
problémakat okozhat.

Az emésztbszervi érintettség szem-
pontjabdl kedvezé hatdsu kiegyensulyo-
zott, kaldridban és fehérjékben gazdag,
ugyanakkor zsirokban szegény étrend
Osszedllitdsa. Enzimhiany esetén a kiesett
enzimeket kivilrdl sziikséges pétolni erre
alkalmas készitmények forméjaban. A CF
kovetkeztében kialakult cukorbetegség
kezelése és a beteg hosszu tdvu gondoza-
sa diabetoldgiai szakrendelésen torténik,
dietetikus szakember bevondsaval.

A CISZTAS FIBROZIS
PROGNOZISA

A korszer( terdpids és gondozasi médsze-
rek bévilésével az utébbi évtizedekben
jelent6ésen javultak az életkilatasok: mig
az ezredfordulé el6tt a varhato élettartam
30 évre volt tehetd, ez mara nék eseté-
ben korilbelil egy évtizeddel meghosz-
szabbodott, férfiak esetében pedig még
ennél is hosszabb varhaté élettartamra
szémithatunk. Az életkilatdsokat nagyban
megszabja, milyen életkorban derul fény
a betegségre, ami ugyancsak alatdmasztja
a korai felismerés fontossagat.

EZ ATAJEKOZTATO NEM HELYETTESITI AZ ORVOSI KEZELEST. A BETEGEK
SZAMARA KESZITETT MASOLATOKTOL ELTEKINTVE FELHASZNALASA
CSAK A KIADO [RASOS HOZZAJARULASA NYOMAN ENGEDELYEZETT.





