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Vaiky cistiné fibrozeé

Valdoné Miseviciené
LSMU MA Vaiky ligy klinika

Reiksminiai Zodziai: cistiné fibrozé, vaikai.

Santrauka. Straipsnyje apzvelgiami svarbiausi vaikams badingesni klinikiniai cistinés fibrozés simptomai, ligos eigos ir

diagnostikos bei gydymo ypatumai.

Cistiné fibrozé (CF) — dazniausia autosominiu recesyvi-
niu badu paveldima genetiné liga, kuri lemia didziulj ja
serganciy vaiky ligotuma ir mirStamuma [1, 2].

Prognozuojama CF ligoniy gyvenimo trukmé dabar
siekia 30—-40 mety, taciau, Europoje atlikty epidemio-
loginiy tyrimy duomenimis, vidutinis Europos Sajun-
gos pilie¢iy, serganc¢iy CF, amzius yra 16,3 mety (IQR
8,2-24,8), o gyvenanciy ne Europos Sgjungos Salyse —
12,1 mety (IQR 6,0-19,2). Vyresni nei 40 mety pacientai
sudaro atitinkamai tik 5 ir 2 proc. i$ 30 takst. visy $iuo
metu Europoje registruoty CF ligoniy [1, 3]. Todél ba-
tent vaiky ligy gydytojai privalo neprarasti budrumo ir
laiku atpazinti $ig liga bei Zinoti bent pagrindinius CF
gydymo principus.

LIGOS PASIREISKIMAS IR EIGA

CF esmé — sutrikes elektrolity laidumas per sekrecinio
epitelio lasteliy membrana dél CFTR baltymo kiekybi-
nio arba funkcinio nepakankamumo, salygoto dviejy i$
daugiau nei 1 700 CFTR geno mutacijy [4]. Sutir$téjes
egzokrininiy liauky sekretas pazeidzia daugelio orga-
ny ir sistemuy funkcijas, bet dazniausiai — kvépavimo ir
virgkinimo [4, 5, 6].

CFTR geno mutacijy gausa, modifikuojantieji genai
ir aplinkos bei jvairts kiti ne genetiniai veiksniai lemia
CF fenotipy jvairove, skirtinga ligos eiga ir prognoze
netgi tas pacias mutacijas turintiems Zmonéms. To-
dél iki dabar CF tebéra daugiau klinikiné nei genetiné
diagnozé, nors CFTR genas atrastas daugiau nei prie$
20 mety [6, 7].

Klasikiné CF daugeliu atvejy lengvai atpazistama i$
klinikiniy simptomuy ir dazniausiai nustatoma radus dvi
CFTR mutacijas bei padidéjusia chloro jony koncentra-
cija prakaite (> 60 mmol/l) [5, 6, 8]. Kartais simptomai
buna netipiniai, o tyrimuy rezultatai — ribiniai, tokiu
atveju, jei nenustatyta kity ligy, klinikine bikle tenka
jvardyti kaip netipinés eigos CF arba kaip su CFIR su-
sijusia paciento bukle ir elgtis taip kaip CF atveju [9].

CF simptomai dazniausiai pasirei$kia ankstyvoje
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vaikystéje ir ilgainiui progresuoja [1, 2]. Nustatyta, kad
beveik trims ketvirtadaliams ligoniy pirmieji ligos pozy-
miai pasireiskia iki 6 ménesiy amziaus, 8,4 proc. — iki
mety ir tik nedaugeliui — vyresniame amziuje. Ligos
komplikacijos pradeda ryskéti véliau — nuo $esty—de-
$imty gyvenimo mety [2, 10].

Kadangi visy sunkiausia yra pagalvoti, kad vaikas gali
sirgti CF, daugelyje $aliy, ypac ten, kur néra visuotinés
naujagimiy patikros (VNP) dél CF, diagnozé nustatoma
paveéluotai [2, 11].

CF vaikui turéty jtarti gydytojas neonatologas, pir-
minés sveikatos priezitros jstaigoje dirbantis gydytojas,
gydytojas vaiky pulmonologas, gydytojas vaiky gastro-
enterologas, gydytojas vaiky chirurgas [5].

VAIKU CF KLINIKINIAI POZYMIAI

Badingiausi vaiky CF klinikiniai pozymiai [8, 11, 12]
yra Sie:

+ virskinamojo trakto ir mitybos sutrikimai;

+ druskos netekimo pozymiai;

» létiné plaudiy ir virSutiniy kvépavimo taky liga.

Virskinamojo trakto ir mitybos sutrikimai
Dar antenataliniu periodu, tiriant ultragarsu, galima nu-
statyti hiperechogeniska Zarnyng ir liga patvirtinti atlikus
choriono gaureliy biopsija arba molekulinius genetinius ty-
rimus [6, 11]. Apie 15-20 proc. vaiky pirmas ligos pozymis
biina mekonijinis Zarny nepraeinamumas naujagimystéje
arba véliau — tiesiosios Zarnos iskritimas bei distalinés zar-
nyno dalies obstrukcijos sindromas [1, 2, 8]. Neretai tokie
naujagimiai i$leidziami i§ akuserijos skyriy neatkreipus i
poky¢ius tinkamo démesio, o véliau juos dazniausiai stebi
ir gydo vaiky chirurgai, kuriems nekyla mintis apie galima
CE, kaip pagrindine minéty bikliy priezastj.
Nepriklausomai nuo vyraujanciy ligos simptomuy,
kasos funkcijos nepakankamumas pasireiskia apie 85
proc. CF serganciy vaiky [9, 11]. Dél to sutrinka virs-
kinimas, atsiranda malabsorbcijos pozymiy: hipopro-
teinemija, fizinés raidos sulétéjimas, riebaluose tirpiy
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vitaminy stoka. Ligoniams budingi nepastovus, daznai
uzkietéje viduriai, gastroezofaginio refliukso ligos po-
zymiai. Vyresniame amziuje beveik tre¢daliui pacienty
vystosi endokrininis kasos funkcijos nepakankamumas,

jie suserga cukriniu diabetu [8, 11].

Cholestazé ir pirmieji kepeny pazeidimo pozymiai
taip pat gali prasidéti jau naujagimystéje neaiskios kilmés
uzsitesusia gelta, o véliau, rySkéjant cholestazei, ypac jei
liga negydoma arba gydoma netinkamai, atsiranda he-

patobiliariné cirozé, varty venos hipertenzija [11].

Atsizvelgiant j anksciau aprasytus sutrikimus, mity-
bos poreikiy uztikrinimas ir tinkamas nuolatinis pakei-
¢iamasis gydymas kasos fermentais tampa kertiniu CF
gydymo aspektu, kuris kartais nepelnytai pamirstamas

ir apleidziamas [13].

Drusky netekimas

Drusky netekimo pirmasis pozymis — ,straus” vai-
ko sindromas [5, 11]. Kadikiai gausiai prakaituoja, o
ju prakaitas bana itin sirus ir jauc¢iamas netgi vaika
buciuojant. Kai kada ant odelés susidaro balti druskuy
kristaléliai, kurie matomi akimis, o sergantys CF vaikai
nori valgyti siriai ir astriai. Apie tai dazniausiai pranesa
patys tévai arba to jy reikia paklausti. Véliau gali atsirasti
elektrolity pusiausvyros sutrikimy, nustatoma hipochlo-

remija, létiné metaboliné alkalozé [2, 8, 12].

Létiné plauciy ir virSutiniy kvépavimo taky liga

Vaiky, kurie gimsta su CF ligg nulemiandiu genetiniu de-
fektu, kvépavimo takai gyvenimo pradzioje bana $varis,
kvépavimo organy pazeidimuy néra, o kvépavimo funkci-
ja normali [11, 14]. Tik véliau, kai kvépavimo takus uz-
kemsa tir$tos gleivés, sutrinka mukociliarinis klirensas ir
vietinis imunitetas, atsiranda nuolatinis kvépavimo taky
uzdegimas, susidaro palankios salygos kartotis ir islikti
infekcijai, progresuoja vir$utiniy ir apatiniy kvépavimo

taky patologiniai poky¢iai [2, 11, 15, 16].
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Kvépavimo organy pazeidimo simptomuy gali atsi-
rasti jau pirmaisiais gyvenimo ménesiais, kai vaikas
suserga bronchiolitu, bronchitu ar pneumonija, jam
kartojasi atkakli sloga, vargina nosies uzgulimas. Daz-
niausiai kartojasi bronchy obstrukcija, sinusitas, otitas,
adenoiditas, produktyvus kosulys, o bukle nulemianti
priezastis néra aiski. Respiraciniai simptomai linke uz-
sitesti, jprastinis gydymas biina mazai efektyvus. Kar-
tojantis kvépavimo taky infekcijoms, radiologiniuose
plauciy tyrimuose nustatoma progresuojanciy intersti-
ciniy fibroziniy poky¢iy, atsiranda bronchektaziy. Dél
to vystosi létinis kvépavimo funkcijos nepakankamu-
mas, susiformuoja bagno lazdeliy pirstai, atsiranda kity
létinés hipoksijos pozymiy [8, 11].

Kvépavimo funkcijos tyrimas yra vienas i$ pagrindi-
niy kvépavimo organy buklei ir ligos prognozei jvertinti
[2, 5]. Vaikams jis dazniausiai atliekamas tik sulaukus
5-6 mety amziaus, kai jie samoningai gali bendradar-
biauti tyrimo metu. Taciau net ir tada daugeliui ligoniu
dar nustatoma normali kvépavimo funkcija, kuri blogéja
palaipsniui. Deja, jvairiy autoriy duomenimis, tai — vé-
lyvas ligos progresavimo rodiklis [2, 14].

Nustatyta, kad mukociliarinio klirenso indeksas arba
radiologiniai pokyc¢iai kompiuterinése tomogramose pa-
rodo vaiky kvépavimo organy pazeidimus anksciau nei
kvépavimo funkcijos rezultatai. Todél labai svarbu pir-
miausia skystinti klampy sekreta bei jvairiomis priemo-
némis gerinti bronchy drenazine funkcija [16, 17, 18].

Kai CF jtariama arba jau patvirtinta, kitas svarbus

uzdavinys — i$siaiskinti ir nuolat patikslinti kvépavimo
taky infekcija sukélusius mikroorganizmus, nes sukeé-
léjai dazniausiai biina specifiniai, per laika jie kinta, o
létinés kvépavimo taky infekcijos nepavyksta i$vengti
né vienam $ia liga sergan¢iam pacientui [1, 2, 11, 12].
Mazy vaiky kvépavimo takuose dazniausiai nustatomos
S. aureus ir H. influenzae bakterijos, véliau — P. aerugi-
nosa, B. cepacia ir kitos (1 pav.) [2, 5, 11].
Isskirtinis démesys turéty buti skiriamas P aerugino-
sa sukeltai kvépavimo taky infekcijai. Nuolatiné kve-
pavimo taky kolonizacija buatent $iomis bakterijomis
lemia ankstesnj bronchektaziy atsiradimg, prastesne
ir grei¢iau blogéjancia kvépavimo funkcija bei trum-
pesne gyvenimo trukme [2, 19, 20]. Jei vaiko fizi-
né raida atsilieka, minéti pokyciai bina dar ryskesni
(2, 3 pav.) [21, 22].

Epidemiologiniy tyrimy rezultatai rodo, kad net
trec¢daliui CF serganciy vaiky P aeruginosa bakterijy
randama dar iki 1-5 mety [2]. Todél pagrindinis tikslas
gydant tokio amziaus vaikus — nustatyti ir i$naikinti P
aeruginosa bei kuo ilgiau i$vengti kvépavimo taky ko-
lonizacijos [2, 5, 13].

Kalbant apie infekcijos patikslinimg vaikams bei
medziagos paémima mikrobiologiniam paséliui, visa-
da lieka daug klausimy. Mazi vaikai nemoka atkoséti
skrepliy, daznai kosulys bana sausas. Bronchoskopinj
tyrima ne visuomet jmanoma ir reikia atlikti, todél
alternatyva — tepinélis i§ gerklés nuo uzpakalinés no-
siaryklés sienos arba nosiaryklés isskyry i$siurbimas
[5, 12]. H. ]J. C. Bonestroo ir kolegy duomenimis,

2011/Nr.2(9)



PULMONOLOGLJA

taip paimty paséliy rezultatai dazniau bana teigiami
maziems vaikams arba vyraujant vir$utiniy kvépavi-
mo taky simptomams, be to, net 65 proc. tirty vaiky
P aeruginosa iSaugo pirmiausia i§ virSutiniy, o ne
apatiniy kvépavimo taky i$skyry [23].

ANKSTYVOS DIAGNOSTIKOS REIKSME

Dél medicinos pazangos ir geréjancios sveikatos prie-
ziaros CF ligoniy gyvenimo trukmé nuolat ilgéja, todél
vis daugiau démesio skiriama $iy pacienty gyvenimo
kokybei, o ne ilgaamziskumui [1, 2, 12]. Jrodyta, kad
butent anksti nustatyta diagnozé ir anksti suteikta ade-
kvati pagalba vaikystéje — svarbiausias minéty siekiy
igyvendinimo garantas [2, 12, 13].

Visuotiné naujagimiy patikra (VNP) dél CF geriau-
siai uztikrina ankstyva ligos diagnostika, taciau tokia
metodika jdiegta ne visose Salyse [24]. Farell ir kole-
gy duomenimis, jvedus VNP dél CF, laikotarpis, kada
dazniausiai diagnozuojama liga, sutrumpéjo nuo 6 mén.
iki 4 sav., dél to jau naujagimystéje galima uztikrinti
tinkamesne mityba bei geresne raida [11]. Kiti tyréjai
taip pat patvirtino VNP dél CF pranasumas: geresne in-
fekcijy kontrole ir kvépavimo funkcijg, ilgesne gyvenimo
trukme, mazesnius gydymo kastus, geresnes pazinimo
funkcijas [14, 16, 18, 24].

CF SERGANCIU VAIKU GYDYMO PRINCIPAI

Pagrindiniai vaiky, serganc¢iy CF, gydymo principai yra
sie [12, 13]:
+ Pacientus konsultuoti ir gydyti specializuotuose cen-
truose / ligoninése.
+ Utztikrinti normalia vaiko fizine raida:
+ tinkama mityba;
+ pakeic¢iamasis gydymas fermentais;
+ riebaluose tirpiy vitaminy vartojimas;
+ maisto papildai.
» Pagerinti bronchy drenazine funkcija:
« mubkolitikai;
« broncholitikai;
+ kineziterapija.
» Laiku skirti antimikrobinj gydyma ir vaisty nuo uz-
degimo.
+ Kontroliuoti infekcijy plitima CF centruose ir uz jy riby.
+ Kuo ilgiau i$vengti ligos komplikacijy, o joms atsi-
radus, anksti pastebéti ir gydyti.
+ Mokyti Seimas ir skatinti pacienty bendradarbiavimg.

APIBENDRINIMAS

CF simptomai dazniausiai pasireiskia kadikystéje ir pro-
gresuoja vaikui augant. Daugeliu atveju diagnoze patiks-
linti néra sudétinga. Svarbiausia — liga jtarti. Vir§kinimo
organy pazeidimas ir kvépavimo organy biklé, sergant
CE, yra labai susije, todél svarbu kuo anksciau koreguoti
mitybos sutrikimus ir uztikrinti normalia fizine raida.
Vaikai kol kas sudaro didziausia CF ligoniy dalj, todél
vaiky ligy gydytojams tenka svarbiausias vaidmuo dia-
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gnozuojant ligg, inicijuojant gydyma ir padedant pama-
tus geresnei ligos kontrolei bei pacienty, serganciy CF,
ilgaamziskumui. CF gydymas — daug Ziniy, kantrybés ir
kompleksinio pozitrio j pacienta reikalingas darbas, ta-
¢iau gydymo sékmé labai priklauso ir nuo paciy pacienty
pastangy bei ju $eimos nariy noro bendradarbiauti.
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