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Cistiné fibrozé — genetiskai paveldima liga. Dazniausiai
ji diagnozuojama naujagimystéje, kudikystéje ar vaikysté-
je ir gerokai reCiau — suaugusiesiems, tacCiau geréjant diag-
nostikos ir gydymo galimybéms, tokiy pacienty daugéja.
Vakary Europos saliy ir JAV duomenimis, suaugusiy paci-
enty skaiCius per pastaruosius keturis desimtmecius padi-
déjo daugiau nei 400 proc. ir sudaro daugiau nei 50 proc.
visy cistine fibroze serganciy pacienty. Sergamumas cistine
fibroze pasaulyje néra vienodas: Vakary Europoje serga 1 i§
2500 naujagimiy, tarp Afrikos amerikieciy — 1 i$ 15 takst., o
tarp Azijos amerikieciy — tik 1 i§ 30 tikst. Dabar Europoje
yra apie 29 tuakst. cistine fibroze serganciy asmeny, Jungti-
nése Amerikos Valstijose — 27 tiukst. Manoma, kad i$ viso
pasaulyje serga apie 70 tikst. asmeny, Lietuvoje — maziau
nei $imtas vaiky ir suaugusiyjuy.

Cistiné fibrozé paveldima autosominiu recesyviniu badu.
Patogeneziskai cistiné fibrozé pazeidzia egzokrininiy liauky
(pvz.: prakaito liauky, kasos, bronchy ir zarnyno gleiviné-
je esanciy tauriniy lasteliy) funkcija, sutrikdo tarplasteline
jonu (natrio, chloro, bikarbonaty) pernasa, vandens apy-
kaitg. Siuos sutrikimus lemia cistineés fibrozés transmem-
braninio potencialo reguliatoriaus (CFTR) geno mutacijos
(pav.), salygojanc¢ios CFTR baltymo sandaros ar funkcijos
pazeidimus, neadekvaty jo kiekj. CFTR baltymas veikia kaip
jonuy kanalas, o esant CFTR geno mutacijoms, CFTR balty-
mas tinkamai nefunkcionuoja. Sutrikus pagrindiniy chloro,
natrio jony pernasai, vandens apykaitai, egzokrininiy liauky
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gaminamas sekretas tampa labai tirstas, sunkiai pasisalina
(i$ kvépavimo taky) arba neatlieka savo funkcijos (kasos
fermentai).

Naujagimiui liga jtariama, kai yra mekoninis zarny ne-
praeinamumas, uzsitesusi gelta; kadikiui, vaikui, paaugliui —
pastebéjus nejprastai siry prakaita, daznai kartojantis kvé-
pavimo taky infekcijoms, kai yra malabsorbcijos sindromas
ar fenotipiné i$vaizda (laikrodzio stikliuka primenantys nagai
ar | bugno lazdeles panasis pirstai), jei vaiko svoris atsilieka
nuo normos pagal amziy. I$skirtinai $iai ligai badingy simp-
tomuy néra: jvairiais zmogaus gyvenimo tarpsniais liga gali
pasireiksti skirtingai ir priklauso nuo pazeidziamy organy
(plauciy, kasos, kepeny, lytiniy organy ir pan.). Sergant cis-
tine fibroze vyrauja kvépavimo ir vir§kinimo organy pazaida.
Daugeliu atvejy dél simptomy kompleksiskumo vaikams liga
diagnozuoti néra sunku, kiek sudétingiau tai padaryti su-
augusiesiems. Kadangi cistinés fibrozés simptomai neryskus
(lengvi), gydytojai dazniausiai nepagalvoja, kad pacientas gali
sirgti $ia liga, o tai lemia vélyva diagnostika. Pradiné suau-
gusiyjuy cistinés fibrozés israiska gali buti kartotinés apatiniy
kvépavimo taky infekcijos, sinusitai, neaiskios kilmés bron-
chektazés, cukrinis diabetas, nevaisingumas, ménesiniy cik-
lo sutrikimai, amenoréja. Kai cistiné fibrozé diagnozuojama
suaugusiam asmeniui, paprastai vyrauja kvépavimo organy
pazeidimas, o kasos funkcijos, kiti vir§kinimo trakto veiklos
sutrikimai biina lengvesni.

Itariant cistine fibroze, butina kuo anksciau pacienta
siysti gydytojo specialisto konsultacijos, nes tik laiku diag-
nozavus ir tinkamai gydant liga galima reik$mingai page-
rinti ligonio gyvenimo kokybe, pailginti gyvenimo trukme.
Cistiné fibrozés diagnostika remiasi badingais klinikiniais
simptomais ir/ar $eimine anamneze, chloro jony koncentra-
cijos prakaite nustatymu, genetiniu tyrimu (ieSkoma CFTR
baltyma koduojancio geno mutacijy). Sie tyrimai atliekami
ne visose gydymo jstaigose.

Cistinés fibrozés gydymas sudétingas ir kompleksinis.
Pagrindinis gydymo tikslas — pagerinti ligonio gyvenimo
kokybe ir pailginti gyvenimo trukme. Taikomos jvairiausios
gydomosios priemonés: fiziné medicina, medikamentinis
gydymas (bronchy sekreta skystinantis, simptomus mazi-
nantis, antiinfekcinis, pazeisty organy funkcija gerinantis,
uzdegima slopinantis, ligos komplikacijas gydantis, pakaiti-
né kasos fermenty terapija), subalansuota mityba, gydymas
deguonimi, tam tikrais atvejais neapsieinama ir be chirur-
giniy procedary (nosies polipy, sinusy, plauciy operacijos,
organy transplantacijos). Kadangi $ia liga serga jauni zmo-
nés, neretai prireikia ir psichologo, psichiatro konsultacijy,
socialinio darbuotojo pagalbos.



AKTUALLJOS

Visame pasaulyje diagnostikos ir gydymo poziariu
naudingi yra specializuoti tiek vaiky, tiek suaugusiyjy
cistinés fibrozés centrai. Centrai sukurti tam, kad ligo-
niui baty suteikta kiek jmanoma geresné priezitra, skirtas
tinkamiausias tiek paaméjimy, tiek stabilios ligos gydy-
mas. Gydymo tikslams jgyvendinti batina daugiadiscipliné
cistinés fibrozés srityje patyrusiy specialisty pagalba, todél
centruose dirba jvairiy medicinos sriciy specialistai, kurie
tobulinasi cistinés fibrozés srityje ir gali kompetentingai
spresti cistine fibroze sergan¢iam asmeniui kylancias svei-
katos problemas. Centruose sudaromi i§samus paciento
sveikatos buklés stebéjimo planai, atliekami visi reikalingi
tyrimai, parenkamas efektyviausias gydymas.

Lietuvos sveikatos moksly universiteto ligoninés Kauno
klinikose (LSMUL KK) prie Pulmonologijos ir imunologi-
jos klinikos veikia pirmasis Lietuvoje jkurtas Suaugusiyjy
cistinés fibrozés centras (vadovas gydytojas pulmonologas
prof. K. Malakauskas), kuriame medicinos pagalba teikia
kvalifikuoti jvairiy sri¢iy specialistai. Specializuota am-
bulatoriné ir stacionariné pagalba cistine fibroze sergan-
tiems suaugusiesiems teikiama nuo 18 mety. Skiriamas
$iuolaikinis gydymas vaistais, fizinés medicinos priemo-
nés, mitybos korekcija, jei reikia — chirurginis gydymas
(iki plauciy ar kity organy transplantacijos). Suaugusiyjy
cistinés fibrozés centras glaudziai bendradarbiauja su vai-
ky ligy gydytojais (atsakinga gydytoja vaiky pulmonologé
doc. V. Miseviciené), kurie cistine fibroze serganciais vaikais
iki jiems sukankant 18 mety rapinasi Kauno kliniky Vai-
ky létiniy kvépavimo organy ligy centre (vadové gydytoja
vaiky pulmonologé ir vaiky alergologé doc. L. Vaideliené).

Pasaulyje yra jkurta cistine fibroze serganciy pacienty ir
sveikatos prieziaros specialisty, susijusiy ar besidominciy $ia
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Pav. CFTR geno mutacijy klasés

CFTR geno mutacijy klasés: I — sutrikusi CFTR baltymo sintezé; II — sutrikusi CFTR
baltymo gamyba ir pernasa; III — sutrikes CFTR baltymo, kaip jony kanalo, aktyvini-
mas; IV — sutrikes jony laidumas per CFTR baltymo kanala; V — sumazéjusi CFTR
baltymo gamyba; VI — sutrikusi kity jony kanaly veikla.

CFTR baltymo funkcijas sutrikdanc¢ios CFTR geno mutacijos priklauso III ir IV mutacijy
klasei, mazesne CFTR baltymo kiekio gamyba lemianc¢ios mutacijos priklauso I, II, V, VI
klasems. I mutacijy klasé smarkiausiai sutrikdo chloro jony pernasa, maziausiai — IV-VL.

ENaC - epitelio natrio kanalas; DNR — deoksiribonukleoragstis; mRNR — matriciné
ribonukleino ruagstis; Na+ — natrio jonas, Cl- — chloro jonas; CETR — cistinés fibrozes
transmembraninj potenciala reguliuojantis baltymas.

liga, visuomeniniy organizacijy. Jos dirba pacienty ir jy
artimuyjy labui: teikia informacija apie liga, jos diagnostika,
gydymo principus ir naujoves, remia vykdomus mokslinius
tyrimus bei organizuoja pagalbg cistine fibroze sergan-
tiems Zzmonéms.
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pagerinti $ia liga serganciy
Zmoniy gyvenima nuo pat
gimimo. Pasaulinés cistinés
fibrozés dienos iniciatyva
siekiama paskatinti anks-
tyva kadikiy patikra, kurti cistinés fibrozés organizacijas
Salyse, kuriose ju dar néra, teikti reikiama pagalba cistine

fibroze sergantiems asmenims. Pasaulyje buriama gausi cis-
tinés fibrozés bendruomené, pasiryzusi kovoti dél geres-
niy cistine fibroze serganciy asmeny priezitros standarty,
gerinti butinyjy vaisty, irangos ir kvalifikuoty specialisty
prieinamuma, skatinti mokslinius tyrimus, kad buty sukurti
patogeneziskai veikiantys ir liga gydantys vaistai.

Suprasdama cistinés fibrozés aktualuma visuomenéje
ir medicinoje, LSMU MA Pulmonologijos ir imunologijos
klinika isleido mokomaja knyga ,Suaugusiyjy cistiné fibro-
zé“ Tikimasi, kad knyga bus naudinga tiek pacientams, ies-
kantiems atsakymuy | jiems iskylancius klausimus apie liga,
tiek studijuojantiems medicinos studentams, tiek visiems
kitiems, besidomintiems $ia liga.

Europos respiratology sgjungos Kosulio darbo grupés susitikimas

Kristina BieksSiené
LSMU MA Pulmonologijos ir imunologijos klinika

Siy mety rugséjo 7-11 dienomis Barselonoje (Ispanija)
vyko kasmetinis Europos respiratology sajungos (ERS)
kongresas. Kongreso metu jvyko ir ERS Kosulio darbo
grupés nariy susitikimas. Grupés vadovas — prof. A. H
Morice (Didzioji Britanija). Sioje tarptautinés darbo gru-
pés veikloje dalyvauja ir LSMU MA Pulmonologijos ir

2013 /Nr.2(13)

imunologijos klinikos vadovas profesorius R. Sakalauskas
bei docenté K. Bieksiené.

ERS kosulio grupés nariai rengia kosulio diagnostikos ir
gydymo gaires. Susitikime paskutinj kartg prie$ paskelbiant
buvo aptartas ir koreguotas bisimo dokumento tekstas, ku-
rio po dalj parengé kiekvienas Kosulio darbo grupés narys.



