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SAZETAK

Tema ovoga rada jest cisticna fibroza (CF). U radu se spominju teorijske odrednice cisti¢ne
fibroze, odnosno govori se o pojmu i vrsti ove bolesti. Isticu se specifi¢nosti cisti¢ne fibroze,
te simptomi, kao $to su uporni kasalj, infekcije diSnog sustava koje se ponavljaju, nepotpuna
probava hrane koja je popra¢ena obilnim i masnim stolicama intenzivnog mirisa, nadutost,
slabije tjelesno napredovanje unato¢ dobrom teku i1 velikom unosu hrane itd. Treba
napomenuti da je cisticna fibroza autosomnorecesivno nasljedna multisistemska bolest, a
zahvaca brojne epitelne organe, 1 to posebice egzokrine zlijezde. Ova se bolest nasljeduje
recesivno. U povijesti medicine, cisti¢na je fibroza poznata ve¢ stolje¢ima, i to kao bolest
male djece sa izrazito slanom kozom. U radu su prikazana razli¢ita stanja pluca, 1 to
ilustracijama preuzetim iz Priru¢nika za cisticnu fibrozu koji je namijenjen bolesnicima i
njihovim roditeljima. Posebno se naglasava uloga pankreasa. Osim toga, u radu se spominje
da bi oba roditelja trebala imati po jednu kopiju CF (cisti¢na fibroza) gena da bi bilo koje od
njihove djece imalo ovu bolest. Nadalje, govori se o dijagnozi cisti¢ne fibroze. Upravo je
zbog napretka terapijskih i potpornih moguénosti, znacajno produljen Zivotni vijek oboljelih
od cisti¢ne fibroze. U radu se prikazani dijagnosticki kriteriji za cisti¢nu fibrozu. Naglasava se

i uloga medicinske sestre u lije¢enju bolesnika oboljelih od cisti¢ne fibroze.

Kljucne rijeci: cisticna fibroza, simptomi, dijagnostika, lijecenje, medicinska sestra



ABSTRACT

The topic of this paper is cystic fibrosis. The paper mentions the theoretical determinants of
cystic fibrosis, that is, the concept and type of this disease is discussed. The specificity of
cystic fibrosis, as well as symptoms such as persistent cough, repeated respiratory tract
infections, incomplete digestion of foods accompanied by abundant and fat intensive odor
stools, bloating, poorer physical progress despite good running and high intake of food, etc.,
are highlighted. It should be noted that cystic fibrosis is an autosomalectic hereditary
multisystemic disease, and affects numerous epithelial organs, especially exocrine glands.
This disease is inherited recessively. In the history of medicine, cystic fibrosis has been
known for centuries, as a disease of young children with extremely salty skin. Different lung
conditions are presented in this paper, illustrations taken from the Cystic Fibrosis Manual for
patients and their parents. Particular emphasis is placed on the role of pancreas. In addition, it
is mentioned in the paper that both parents should have one copy of CF (cystic fibrosis) genes
for any of their children to have this disease. Furthermore, the diagnosis of cystic fibrosis is
discussed. It is precisely due to the advancement of therapeutic and supportive possibilities, a
significantly prolonged lifespan of patients with cystic fibrosis. The paper presents the
diagnostic criteria for cystic fibrosis. The role of a nurse in the treatment of patients suffering

from cystic fibrosis is also emphasized.

Keywords: cystic fibrosis, symptoms, diagnosis, treatment, nurse



1. UVOD

Cisti¢na fibroza (CF), lat. Fibrosis cistica ili mukoviscidoza je naj¢eS¢a nasljedna smrtonosna
bolest u ljudi bijele (indoeuropske) rase (1). Nasljeduje se autosomno recesivno, bitno utjece

na kvalitetu zivota, te skracuje zivotni vijek bolesnika.

Uzrok bolesti su mutacije transmembranskog regulatornog proteina (CFTR) gena (od engl.
Cystic fibrosis transmembrane conductance regulator gene). Pojam “mukoviscidoza® opisuje
stvaranje gustog, viskoznog, zilavog sekreta koji se u oboljelih od CF stvara u diSnim
putevima kao i u brojnim drugim organima. Bolest prvenstveno zahvaca egzokrine zljezde, te
respiratorni 1 gastroinestinalni sustav. Znakovi su insuficijencija pankreasa, kroni¢na plu¢na
bolest i poveéanje koncentracije klorida u znoju. Danas je registrirano vise od tisucu i petsto
mutacija od kojih je najceSca delta F508 koja se u opéoj populaciji pojavljuje s ucestaloSéu
vecom od 66%. Zbog povecane koncentracije klorida u znoju koja je glavna karakteristika
CF koja se koristi u dijagnosticke svrhe, u povijesti je poznata kao bolest izrazito slane koze.
Pojam CF pocinje se koristiti tridesetih godina prosSlog stoljeca, kada americka patologinja
Dorothy Andersen opisuje fibrozirane cistiéne promjene na gusteraci rano umrle dojencadi
koja su patila od malapsorpcijskog sindroma. U tim vremenima u prvoj godini Zivota bolest je
gotovo u sve djece zavrSavala smrtnim ishodom, a glavni uzroci bili su kroni¢ni proljevi i
malapsorpcija. Zahvaljujuéi uznapredovaloj medicini u dijagnostici i lijeCenju, bolesnicima s
CF je danas znatno produljen Zivotni vijek, ¢ak i1 do Cetrdesete godine Zivota. U danaSnje
vrijeme glavni uzrok mortaliteta je uznapredovala plu¢na bolest koja dovodi do respiratornog

zatajenja.

Cilj ovoga rada jest ukazati na obiljezja odnosno znacajke i specifi¢nosti ove bolesti, na
njezinu dijagnostiku i lijeCenje te na ulogu koju medicinske sestre i ostalo medicinsko osoblje

imaju u zbrinjavanju bolesnika koji pate od CF.



2. TEORIJSKE ODREDNICE CISTICNE FIBROZE

2.1. Pojam i specifi¢nosti cisti¢ne fibroze

Osnovno obiljezje (CF) jest stvaranje gustog, ljepljivog sekreta na svim mjestima gdje ima
zlijezda s vanjskim izlu¢ivanjem, a to je najviSe izrazeno u diSnim putovima, gusteraci,
crijevu, zuénom sustavu, reproduktivnom sustavu i znojnim Zlijezdama (2). Nadalje, medu
glavne simptome ove bolesti treba ubrojiti kombinaciju kroni¢ne pluéne i probavne bolesti.

Ovdje se misli na sljedece:
* uporni produktivni kasalj,
* ponavljajuce infekcije diSnog sustava,

* nepotpuna probava hrane pracena obilnim i masnim stolicama intenzivnog mirisa,

nadutos§¢u,
 slabije tjelesno napredovanje usprkos dobrog teka i velikog unosa hrane,
* Dbolesnici se vise znoje,

» skloni su dehidraciji i metabolickom poremecaju tijekom velikih vruéina 1 kad imaju

visoku temperaturu.

Zivotni vijek oboljelih od cistiéne fibroze je skracen, a ponajvise ga odreduje upravo stanje
pluc¢a bolesnika. Valja napomenuti da ovo nasljedna bolest koja se ubraja u skupinu rijetkih
bolesti. Medutim, cisti¢na fibroza je bolest progresivnog tijeka, a prakticki zahvaca sve

organe u tijelu, te moze dovesti do znacajnog skraéivanja zivotnog vijeka covjeka.

Cisti¢na fibroza je, dakle, autosomnorecesivno nasljedna multisistemska bolest koja zahvaca

brojne epitelne organe, a osobito egzokrine zlijezde (3.). Prije dvadesetak godina bolesnici su

umirali u prvoj godini zivota veé¢inom od malapsorpcije 1 proljeva (Andersen D. 1938.).
Danas bolesnici dozivljavaju drugo i trec¢e desetljece, a zivotni vijek odreden je kronicnom

pluénom bolesti (Cystic Fibrosis Trust UK).



Vec¢ je spomenuto da se ova bolest nasljeduje recesivno, $to znaci da se od svakog roditelja
nasljeduje po jedna kopija ,,bolesnog™ gena. Roditelji nemaju nikakve simptome, a ukoliko
dijete od jednoga roditelja naslijedi zdravu kopiju gena, dok od drugog naslijedi ,,bolesni* gen,
tada to dijete nece imati cisti¢nu fibrozu, no u tom slu¢aju, moze se dogoditi da ¢e tu bolest

prenijeti na potomstvo.

Jo§ od 1989. godine poznat je gen koji je odgovoran za cisti¢nu fibrozu i ujedno je poznata i
njegova uloga u tijelu. Taj je gen smjesten na drugom kraku 7. kromosoma i nadzire stvaranje
bjelancevine koja sluzi kao kanal za prijenos klora i drugih iona kroz stani¢nu membranu, a
ova se bjelanevina nalazi u zlijezdama s vanjskim luenjem i1 drugim epitelnim stanicama
diljem organizma (2). Kod oboljelih od cisti¢ne fibroze, stvara se gusta, te zilava i ljepljiva
sluz u zahvaéenim organima, $to je posljedica poremecenog prijenosa klora, ali i drugih iona i
hidrogenkarbonata. Otuda i drugi naziv za bolest — mukoviscidoza (od latinskih rije¢i mucus
Sto znaci sluz 1 viscum §to znaci ljepilo) koji oslikava kvalitetu sekreta (2). MozZe se re¢i da
postoji malo bolesti u medicini ¢ije bi nazivlje tako dobro opisivalo osobine bolesti, a pritom

se misli na patomorfoloske promjene u organima, te klinicke posljedice ove bolesti.

Do danas je prepoznato preko 2000 tzv. bolesnih varijanti odnosno mutacija u genu za
cisticnu fibrozu. Ipak treba napomenuti da cisti¢nu fibrozu uzrokuje oko tristotinjak takvih
varijanti. Za ostale mutacije nisu poznate niti klinicke niti biokemijske posljedice. Svih tih

tristotinjak mutacija koje uzrokuju bolest ipak nemaju jednaku ucestalost.

Jedna od najce$¢ih mutacija je tzv. F508del koju ima oko 70% bolesnika, ili da su homozigoti
(s dvije iste mutacije) ili heterozigoti (jedna mutacija F508del udruzena s nekom drugom) (2).
Nadalje, nemaju niti sve mutacije jednako teske posljedice, pa tako primjerice neke u
potpunosti onemogucéuju stvaranje funkcionalnog kloridnog kanala, dok se kod drugih
odnosno lak§ih mutacija, stvara manja koli¢ina bjelancevina, ili je pak njegova funkcija

oslabljena. U pravilu, vrijedi da lakSe mutacije izazivaju blazu klinic¢ku sliku ili tijek bolesti.

Budu¢i da je cisticna fibroza monogenska bolest, odnosno greska u samo jedinome genu ve¢

uzrokuje ovu bolest, ocekivalo bi se da bolesnici s istom mutacijom imaju sli¢ni oblik ove

bolesti, ali to nije tako. Naime, sve osobe s naj¢eS¢om mutacijom F508del nemaju isti niti

predvidivi tijek bolesti, pa osim genske mutacije na razvoj bolesti 1 simptome utjecu i neki
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drugi geni (tzv. modifikatori), zatim okoliSni ¢imbenici poput izlozenosti duhanskom dimu i
drugim zagadiva¢ima, klimatski Cimbenici, razina tjelesne aktivnosti, nacin provodenja

lijeCenja i neke druge okolnosti (2).

Na osnovu spomenutog proizlazi da je izmedu razli¢itih nositelja iste mutacije izrazena
varijabilnost bolesti, kao 1 Sarolikost, te promjenjivost simptoma ove bolesti. Ponekada
prevladavaju probavni simptomi, nekada su to pluéni simptomi, a nekada je ipak najveci

problem odredena komplikacija bolesti koja nije izravno povezana s genskom mutacijom.

2.2. Povijest i simptomi cisticne fibroze

Cisti¢na fibroza je u povijesti medicine poznata ve¢ stolje¢ima, i to kao bolest male djece sa
izrazito slanom kozom, a takva djeca onda ne napreduju na tezini, te vrlo rano umiru. Usprkos
tomu, tek prije osam desetlje¢a, 1938. godine, americka patologinja Dorothy Andersen uvela
je u medicinsku literaturu danasnji naziv bolesti opisujuci fibrozirane cisticne promjene na
gusteraci rano umrle dojencadi koja su sva patila od malapsorpcijskog sindroma (1). U tim je

vremenima ova bolest kod gotovo sve djece bila fatalna ve¢ u prvoj godini njihova Zivota.

Tada se smatralo da su probavne i pluéne komplikacije jedina obiljezja klinicke prezentacije
ove bolesti. Od tada pa sve do danas ucinjeni su znacajni pomaci u prepoznavanju, ali i
razumijevanju 1 lijeCenju ove bolesti. Stoga se 1 prosjeCna dob preZivljavanja bolesnika
oboljelih od cisti¢ne fibroza pomaknula u Cetvrtu dekadu Zivota, 1 to uz veliku vjerojatnost

daljnjeg porasta.

Interesantno je spomenuti da je nedugo zatim opisan i prvi odrasli bolesnik, mada je dugo bilo
uvrijezeno misljenje da se od cisti¢ne fibroze umire rano u djetinjstvu (4). To je bilo to¢no
sredinom proslog stolje¢a, a danas je gotovo 50% bolesnika u nekim zemljama zapadne

Europe 1 Amerike u odrasloj dobi (5).

Dakle, cisticna fibroza je neizljeciva, a produljenje Zivota bolesnika posljedica je s jedne
strane bolje kontrole simptoma bolesti, ali i sve CeS¢eg prepoznavanja bolesnika s blazim
oblikom bolesti koji, pogotovo uz terapijske intervencije, zive duze (6). U Republici

Hrvatskoj je takoder Zivotni vijek oboljelih od cisti¢ne fibroze znacajnije dulji nego Sto je bio
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prije viSe od dvadesetak godina, odnosno sve je viSe bolesnika adolescenata i onih mlade

odrasle dobi.

Uz dvije spomenute komponente bolesti, gastrointestinalnu i respiratornu (gornji i donji disni
putovi), vazne klini¢ke manifestacije CF-a ukljucuju i poremecaj rada niza drugih organa i
organskih sustava ukljucujuéi hepatobilijarni trakt, endokrini i reproduktivni sustav, kosti 1
zlijezde znojnice (1). Takve klinicke manifestacije dolaze sve viSe do izrazaja kako bolesnici

postaju sve stariji.

Simptomi 1 teZina bolesti kod razli¢itih bolesnika s cisticnom fibrozom mogu znacajno
varirati, a svakako treba napomenuti da ova bolest napada najviSe organa, dok najvise
problema izaziva u plué¢ima, jetri, crijevima i pankreasu. Ova bolest ne utjec¢e na inteligenciju

djeteta, te za nju joS$ uvijek ne postoji lijek.

Postavlja se pitanje §to se dogada u plu¢ima? Sluz (sputum) koja se stvara u plu¢ima zdrave
osobe, mnogo je rjeda u odnosu na sputum oboljelih od cisti¢ne fibroze koji je gust i ljepljiv.
Takva se sluz lijepi za plucéa, te suzava disSne putove. Ukoliko se sluz zadrzi u pluc¢ima,
suzavati ¢e 1 male disajne putove i stvoriti time pogodnu sredinu za rast mikroorganizama,
uslijed cega ¢e do¢i do bakterijske infekcije. Prema tome, vrlo je vazno adekvatno

prociSc¢avati diSne putove uz pomo¢ fizikalne terapije.

Zdrava pluca Pluca obolelih kasljanje u CF
od CF
-
[}
(]
@
o 2
L) b ' « % L = . ' « "
> » » (]
¥ . ” " - |
F o [ N [} *
L - b B S 4

Slika 1. Prikaz pluéa — razlidita stanja (7)
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Pankreas ima znacajnu ulogu u procesu probavljanja hrane, buduci da proizvodi enzime koji
dalje pomazu razgradnji hrane koja se unosi u organizam. Nakon razgradnje hrane, crijeva
mogu dalje apsorbirati tu hranu. Kod osoba oboljelih od cisticne fibroze, pankreas je

zacepljen gustim sokovima, pa enzimi za probavljanje ne mogu doprijeti do uneSene hrane.

Nerazgradena hrana ne moze se dalje apsorbirati u crijevima, pa se hranjivi sastojci izluuju u
stolici. Prema tome, pankreas pomaze razgradnji hrane, a to je vazno zbog rasta i opéeg
zdravlja organizma. Kod cisticne fibroze pankreas ne moze obavljati svoju ulogu na
odgovaraju¢i nacin. Primjerice, ukoliko se djeca oboljela od cisti¢ne fibroze ne lijece na
odgovaraju¢i nacin, njihove stolice postaju obilne, te imaju specifican miris neprobavljene
hrane. Osim toga, takva stolica sadrZi kapljice ulja, pliva u vodi 1 vrlo ju je teSko oprati sa
pelena. Stolica pretezito bude svjetlije boje, odnosno svjetlija je nego normalna stolica. Dijete
sa cisticnom fibrozom moze imati proljev ili rijetku stolicu, te moze osjecati nadutost i bolove
u trbuhu, $to je posljedice velike koli¢ine neprobavljene hrane u crijevima. Ukoliko dode do

zatvora, moze ¢ak do¢i 1 do zastoja crijeva.

Pankreas
««— Zeludac
(r - Pankreas
%~ Tanko crevo
- Debelo crevo

Slika 2. Zacepljenje pankreasa (7)
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Prvi znakovi cisti¢ne fibroze mogu se pojaviti bilo kada, no najcesée se primijeti kod djeteta

do dvije godine Zivota.

Osvrnuvsi se jo$ jednom na nasljedivanje cisti¢ne fibroze od roditelja, treba istaknuti sljedece

(Prirucnik za cisti¢nu fibrozu namenjen bolesnicima i1 njihovim roditeljima):

 oba roditelja moraju imati po jednu kopiju CF (cisti¢na fibroza) mutirana gena da bi

bilo koje od njihove djece imalo cisti¢nu fibrozu,

* dijete ¢e imati cisti¢nu fibrozu jedino ukoliko naslijedi dva CF mutirana gena, po jedan

od svakog roditelja,

* dijete ne¢e imati cistinu fibrozu ukoliko naslijedi mutirani CF gen od jednog, a
normalan gen od drugog roditelja (u tom slucaju, dijete je ,,nosilac cisti¢ne fibroze,

kao 1 njegovi roditelji.

Nasljedivanje
cisticne fibroze

Fdravi
clen I I

roditelji

CF gen otac majka
nositelj gena nositelj gena
djeca
dijete dijete dl ete dijete
Zdravo nositelj CF gena nos I'[-—"ll _Fgema s ~:i-'t|r‘n-':um fobrozom

Slika 3. Roditelji i dijete sa cisticnom fibrozom (2)
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3. DIJAGNOZA CISTICNE FIBROZE

Iako je cisti¢na fibroza neizljeciva bolest, zbog napretka terapijskih i potpornih moguénosti,
znacajno je produZen zivotni vijek bolesnika. Smatra se da ¢e medijan preZivljenja u
bolesnika rodenih poc¢etkom 21. stoljeca biti >40 godina, a ve¢ je danas gotovo 50% bolesnika

u nekim zemljama zapadne Europe i Amerike u odrasloj dobi, te u Hrvatskoj oko 20% (8).

Nadalje, barem su tri razloga zbog kojih je implementacija dijagnostickog postupnika za

cisti¢nu fibrozu u Republici Hrvatskoj vazna (8):

« epidemioloski podaci ukazuju da se u nas bolest prepoznate 10 i viSe puta rjede nego

Sto je ocekivana incidencija,

* vazno je bolest otkriti $to ranije, jer su tada izgledi bolesnika u smislu kvalitete i

trajanja zivota bolji,
* zbog ekonomskih razloga (racionalizacija u zdravstvu).

Prije dvadesetak godina svjetski su se strucnjaci dogovorili oko kriterija za dijagnozu cisti¢ne
fibroze, te ih potom objavili u obliku konsenzusa koji vrijedi jo$ i danas. Objavljen je 1
postupnik (algoritam) za dijagnozu cisticne fibroze Hrvatskog drustva za pedijatrijsku
ganstroenterologiju, hepatologiju i prehranu, koji je temeljen na svjetskim dokumentima, a

isti¢e neke posebnosti vezane za podruc¢je Republike Hrvatske (9).

Svakako treba napomenuti da identifikacija genske mutacije nije uvjet za postavljanje
dijagnoze cisticne fibroze. Moze se re¢i da dijagnoza cisticne fibroze ostaje prvenstveno

klini¢ka dijagnoza, unato¢ napretku laboratorijske dijagnostike i genetike.

Dakle, cisti¢na fibroza je prvenstveno klinicka dijagnoza koja se potvrduje laboratorijskom
pretragom. Ova je bolest dokazana u sluc¢aju da postoji barem jedan kriterij iz stupca A, te

barem jedan kriterij iz stupca B.
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Tablica 1. Dijagnosticki kriteriji za cisti¢nu fibrozu (8)

A B
Jedna ili viSe karakteristicnih Povecana koncentracija Cl u znoju (barem
fenotipskih odlika 2 nalaza)
ili ili
Pozitivna obiteljska anamneza (brat + Identifikacija 2 mutacije CFTR gena

ili sestra s CF)

ili ili
*Pozitivni novorodenacki skrining * Poremecaj transporta iona u nosnoj
sluznici

*ne radi se sustavno u Hrvatskoj

Jedan od naj¢esc¢ih i vrlo korisnih i pouzdanih testova jest odredivanje koncentracije klora u
znoju. Taj je test pozitivan (visoka koncentracija) u 99,0 i 99,9% bolesnika (8). Tzv. zlatni
standard predstavlja metodu mjerenja koncentracije u znoju, a rije¢ je o pilokarpinskom testu

(inotoforezi).

Tablica 2. Granicne vrijednosti koncentracije klorida u znoju (8)

¢ Normalna koncentracija Cl u znoju <40 mmol/L
¢ Granic¢na koncentracija Cl u znoju 40-60 mmol/L
¢ Povecana koncentracija Cl u znoju >60 mmol/L
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Cisticna fibroza

Nedostatm
2 g% = B funkcip guSerace
Sindrom cisticne fibroze - Dastatna
g ¥ - Funkcija gSter ace
Sindrom CFTR disfunkcije
Afipicna CF

Monosimpomatska bole st

N\
ﬁeﬂ\o > =
Bez bolesti e
D)
CFTR genotip (mutacija)
Divlji tip Divlji tip Polivar jatni vrlo bhga| bhga blaga blaga | teska
haplotipovi?
Divljitip] nepoznata nepoznata nepoznatajnepo mata] blaga teSka | teSka

Slika 4. Moguc¢a klini¢ka ekspresija cisti¢ne fibroze (8)

CFTR (engl. cystic fibrosis transmembrane regulator) znaci transmembranski regulator
provodljivosti, a osim CFTR mutacije, na klini¢ku ekspresiju utjecu i drugi geni modifikatori

1 okoli$ni ¢imbenici (8).

Klinicka slika cisti¢ne fibroze obuhvaca Cetiri osnovne prezentacije koje su navedene na
gornjoj slici, 1 to pojedinacno ili u kombinaciji, stoga bilo koji od tih simptoma opravdava

sumnju na dijagnozu cisti¢ne fibroze.

Atipi¢na prezentacija cisticne fibroze podrazumijeva ¢itav niz monosimptomatskih oblika
bolesti u kojima je identificirana jedna blaza mutacija, no ponekad i nije identificirana niti
jedna takva mutacija. Kroni¢ni recidivirajuéi pankreatitis i neplodnost u muskome spolu

najces¢i su oblici takve mutacije.

U nastavku se nalazi tablica koja prikazuje elemente klasicne klini¢ke prezentacije cisticne

fibroze, 1 to u okviru sljedeca Cetiri simptoma (8):
* respiratorni simptomi: kroni¢na plu¢na bolest/sinusitisi,

+ gastrointestinalni simptomi,
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* sindrom gubitka soli,

* neplodnost u muskome spolu.

Tablica 3. Elementi klasi¢ne klini¢ke prezentacije cisti¢ne fibroze (8)

Respiratorni simptomi:

kroni¢na pluéna
bolest/sinusitisi koja se moze
o¢itovati jednim 1ili vise od

navedenog:

a) kolonizacija ili infekcija bakterijama karakteristicnim za CF:
staphylococcus aureus, Pseudomonas aeruginosa, Burkholderia capacia,

netipizirani Hemofilus influenzae
b) kronicni kasalj

c) trajne rtg. promjene na pluéima (npr. bronhicktazije, atelektaza,

hiperinfalacija, infiltracije)
d) bronhoopstrukcija
e) nosni polipi, rtg. ili CT promijenjeni paranazalni sinusi

f) baticasti prsti

Gastrointestinalni simptomi

(jedan ili vise od navedenih):

a) crijeva: mekonij-ileus, sindrom distalne crijevne opstrukcije, prolaps

rektuma

b) gusteraca: insuficijencija guSterae (nedostatak egzokrinih enzima),
kroni¢ni recidivirajuéi pankreatitis)

¢) jetra: kroni¢na jetrena bolest s klini¢kim ili histoloskim pokazateljima

fokalne bilijarne ciroze ili multilobularne ciroze

d) uhranjenost: zaostatak u tjelesnom razvoju (proteinsko-kalorijska

malnutricija), hipoproteinemija, simptomi manjka enzima topivih u mastima

Sindrom gubitka soli

a) Akutni gubitak soli

b) Kroni¢na metabolic¢ka alkaloza

Neplodnost u muskom spolu

(opstruktivna azoospermija)

Tzv. celijaki¢ni sindrom prva je opisana klinicka manifestacija cistine fibroze (Anderson,

1938.). Sve donedavno, mnogo je djece sa cisticnom fibrozom bilo pothranjeno, te su takva

djeca imala izrazeni zaostatak u tezini 1 visinu u odnosu na drugu djecu svoje dobi, a kasnije
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su od fizioloske dobi ulazili u pubertet. Pothranjenost je bila povezana s lo$ijom prognozom

bolesti, pa ju je potrebno nadzirati i korigirati (10),(11).

Pothranjenost je bila tumacena poremecenom probavom kod djece, i to zbog nedostatka
enzima gusterace, $to je ujedno i glavni uzrok malnutricije kod vecine bolesnika s cisticnom
fibrozom. Cisti¢na fibroza je hipermetabolic¢ko stanje per se, zbog stalne inflamacije i prevage
protuupalnih citokina kao 1 moguc¢ih drugih ucinaka promijenjenog CFTR (12). Energetske
potrebe dodatno rastu u egzacerbaciji pluéne bolesti, odnosno s padom pluéne funkcije. U
uznapredovanoj plu¢noj bolesti raste ,,cijena disanja* (odnosno metabolicki napor povezan s

disanjem), potaknuti su katabolicki procesi, a istodobno je smanjen unos i iskoristivost hrane

(13).

Osim nedostatka na tjelesnoj masi, kod bolesnika s cisticnom fibrozom cesto se primijeti 1
manjak specifi¢nih tvari. Primjer za to jesu hipoalbuminemija (¢eS¢a u dojenackoj populaciji)

1 manjak minerala (npr. poremecéena ravnoteza kalcija i sklonost osteoporozi) (14).

Danas je imperativ dobre skrbi osigurati uredan rast i razvoj, a trenutne mogucnosti
prehrambene potpore, rano prepoznavanje rizi¢nih skupina bolesnika i rane terapijske
intervencije uvelike to omogucuju (11). U svrhu procjene uhranjenosti koriste se vec
uobicajeni antropometrijski pokazatelji, dok se od laboratorijskih testova preporucuje
povremeno odrediti koncentraciju hemoglobina, albumina, kreatinina, te elektrolita i vitamina

topivih u mastima.

Prema Tjesi¢-Drinkovi¢ i suradnicima (2006), kod bolesnika starijih od 10 godina potrebno je
pratiti spolni razvoj (rizi€an su ¢imbenik za pothranjenost odsustvo rasta dojki s 13 godina,
odsustvo menarhe u 16. godini ili viSe od 6 godina nakon pocetka rasta grudi, te

nepromijenjen penis i testisi do 14. godine).
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Tablica 4. Cimbenici koji utje¢u na uhranjenost i rast (9)

Neprimjeren unos energije:

cisticna fibroza je hipermetabolicko stanje i1 bazalne
energetske potrebe su za 20% vece nego kod zdrave djece;

dijeta siroma$na masnoc¢ama je rizi¢ni faktor

Malapsorpcija:

nedostatak enzima gusSterace vodec¢i je uzrok malapsorpcije,
dodatni ¢imbenici su promjene u sekreciji 1 sastavu zZu¢nih
soli, kiselosti u crijevu, propusnosti crijevne barijere,

aktivnosti enzima Cetkaste prevlake, motilitetu

PridruZena jetrena bolest:

povecava bazalne metabolicke potrebe

Drugi pridruzeni endokrini

poremecaji:

manjak Cinitelja rasta slicnog inzulinu, manjak leptina

Egzacerbacija pluéne bolesti s

padom pluéne funkcije:

eksponencijalni porast kalorijskih potreba sa padom FEV1

PridruZzeni  gastroezofagusni

refluks/refluksna bolest:

smanjen unos hrane zbog povracanja, povecana kiselost

crijevnog sadrzaja remeti digestiju i apsorpciju

Poremecaj motiliteta:

nepovoljan je i ubrzan i1 usporen prolaz crijevnog sadrzaja

Kod svih bolesnika s atipicnom 1 monosimptomatskom prezentacijom cisti¢ne fibroze, kod

kojih su utvrdene grani¢ne vrijednosti klorida u znoju, te kada se genotipizacijom nije

dokazala homozigotnost CFTR mutacije za CF, tada je potrebno provesti niz postupaka s

ciljem otkrivanja nekim simptoma, odnosno klinickih entiteta za koje se zna da su

konzistentni s dijagnozom cisti¢ne fibroze, odnosno onih za koje ¢e se utvrditi eventualno

neke druge dijagnoze.
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Insuficijencija egzokrine

guiterate
Manjak Tuénih sol
Hipermetabolizam Intestinaina malapsoprpcije
L‘:"";" na stanidnoj razini) Seterna bolest pridrulena CF
vinflamacijski status Jetrena bolest priduriena CF

Pad pluéne funkcije
Joljena™ disanja u pluénoj
egzacerbaciy |

Komorbiditeti: celijakija,
upaina bolest crijeva, infekcija

¢

Anoreksaja
Jatrogeno
Citokini
Disbalans hormona
Refluks, ezofagitis
< Nadutost, bol v trbuhy
egzacerbadije Manjak soli
Kasal), povratanje

Psihosocijsini razlozi

Slab imunolofki adgovor
Slabost respéiratornih midica
Marfolodike promjene pluéa

Slika 5. Povezanost plu¢ne bolesti i uhranjenosti i medudjelovanje raznih ¢imbenika koji

doprinose pothranjenosti u cisti¢noj fibrozi (15)

Treba spomenuti i najces¢e greske odnosno razloge zbog kojih se ne otkrije bolesnik s

cisti¢cnom fibrozom (8):

. dijagnoza cisti¢ne fibroze se a priori ,,odbacuje”, odnosno niti ne razmatra jer
,»bolesnik nije dovoljno bolestan* (pogresno uvjerenje da je klini¢ka slika uvijek 1 od

pocetka bolesti teska),

. neadekvatno izvodenje znojnog testa (metodologija testa, interpretacije rezultata,

koli¢ina znoja ...), Sto moZe rezultirati lazno pozitivnim ili laZno negativnim,

. bolesnici s atipicnom slikom 1 oni u kojih tijek bolesti nije o¢ekivan ili uobicajen, ne

podvrgnu se temeljitoj dijagnostici i reevaluaciji.
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Tablica 5. Klini¢ka evaluacija bolesnika s atipicnom prezentacijom cisti¢ne fibroze (8)

Di$ni sustav

mikrobioloske pretrage sputuma (potraga za karakteristicnom florom: PS. aerug.,

Staph. aureus, Hempoh. infl, Burk. cepacia, aspergilum)

. rendgenska snimka plu¢a (potrebna za karakteristiénim strukturnim promjenama)

CT pluca (potraga za strukturnim promjenama: bronhiektazije, atelektaza...)

. rendgenske pretrage sinusa 1 ORL obrada

Kvantitativna procjena funkcije gusterace

. indirektni testovi (izlu¢ivanje masti stolicom, apsorpcija masti, fekalna elastaza — u

stolici

Dijagnosticki testovi za utvrdivanje hepatobilijarne bolesti
. ultrazvuk jetre

. AST, ALT, gama GT, AF, bilirubin, protrombinsko vrijeme, albumin u serumu

Procjene reproduktivne funkcije u muskom spolu (ovisno o dobi bolesnika)

. analiza sjemena, uroloski pregled, ultrazvuéni pregled, eksploracija skrotuma

Odbacivanje drugih dijagnoza

. procjena funkcije 1 morfologije cilija
. imunoloske bolesti

. alergija

. infekcija

. ponavljajuce aspiracije

. druge malapsorpcije
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Kod procjene statusa diSnog sustava u cisticnoj fibrozi, vazno je otkrivanje strukturnih

promjena, kao i procjena pluéne infekcije i mikrobioloska evaluacija.

Tablica 6. Metode otkrivanja strukturnih promjena i procjene plu¢ne infekcije

Metode

Otkrivanje strukturnih promjena Slikovne (uglavnom rtg. pretrage): inicijalno
je nuzna nuzna slika pluéa, po potrebi
spiralni CT, bronhografija, scintigrafija i dr.

(obi¢no kasnije)

Procjena pluéne infekcije Mjerenje oksigenacije, spirometrija u starije

djece koja mogu izvesti test

Mikrobioloska evaluacija Kultura sputuma, ev. serlogija na Ps.

aueruinosu, Aspergilus

Izvor: Hrvatsko drustvo za pedijatrijsku gastroenterologiju, hepatologiju i prehranu, HLZ

U procjeni diSnog sustava vaznu ulogu ima pretraga spirometrija. Izvodi se tako da dijete
maksimalno udahne do totalnog pluénog kapaciteta , nakon kratkog zadrzavanja oko 1

sekundu ispuhne sav zrak iz plu¢a u usnik spirometra. Spirometrija mjeri staticke i dinamicke
pluéne volumene, kapacitete i protoke: vitalni kapacitet(VC), forsirani vitalni kapacitet (FVC),
forsirani ekspiratorni volumen u 1 sekundi(FEV1). Pacjenta treba motivirati da bi test bio §to
uspjesnije ,te potaknuti da izdah izvede do kraja. Spirometrija je vazna kako bi se procjenila
funkcija pluéa u egzacerbaciji bolesti, tj. godiSnji postotak pada pluéne funkcije. Nije

pouzdana u manje djece , tj. dobi do 6 godina, te u tu svrhu posluZit ¢e mjerenje SpO2 .

U nastavku slijedi tablica u kojoj se prikazuju metode procjene gastrointestinalne bolesti i

uhranjenosti u cisti¢noj fibrozi.

Tablica 7. Metode procjene gastrointestinalne bolesti i uhranjenosti u cisti¢noj fibrozi (8)

Dijagnosticki test Pretrage
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Funkcija gusterace

Masti u stolici

Trodnevni uzorak na normalnoj, uobicajenoj
dijeti s dovoljnim unosom masnoé¢a; normalne
vrijednosti: dojenfad i mala djeca < 2g/dan ,
Skolska djeca < 5g/dan, odrasli <7g/dan.

Fekalna elastaza- 1u stolici

Rezultat ne ovisi o enzimskoj terapiji

Kimotripsin u stolici

Potreban svjez uzorak stolice, nije mjerodavno uz
enzimsku terapiju. (U mnogim ga je
laboratorijima zamijenila fekalna elastaza-1)

Koeficijent aposrpcije masti

Procjena na temelju trodnevnog unosa masnoca i
izluCivanja masti stolicom (najbolja metoda, tzv.
zlatni standard) normalno: apsorpcija >93%.

Mikroskopski pregled stolice

Semikvantitavna procjena: bojenjem po Sudanu
prikazuju se masne kapljice. Samo orijentacijska
metoda.

Ostali testovi

Izdisajni test s 13C trioleinom, direktni testovi
mjerenja koncentracije enzima u soku gusterace,
tripsinogen u krvi i dr. Ne izvode se u Hrvatskoj.

Hepato- Ultrazvuk Otkriva bilijarne anomalije 1 komplikacije, te
o eventualnu promjenu u strukturi jetre, kao i
Bilijarni mogu¢e komplikacije u smislu portalne
hipertenzije i dr.
sustav
Biokemijski testovi Bilirubin, AST, ALT, GGT, CK, LDH, AP,
protrombinsko vrijeme, konc. albumina u plazmi
Ostali testovi Rentgenske  slikovne  pretrage, izotopske
pretrage,biopsija jetre
Uhranjenost Antropometrijski Tezina i visina (centili), postotak tezine za dob,
. postotak tezine za visinu, BMI (indeks tjelesne
pokazatelji mase), mjerenje potkoznog masnog tkiva,
mjerenje opsega nadlaktice
S Laboratorijski Hemoglobin, albumin, kreatinin, elektroliti,
bikarbonati i vitamini topivi u mastima
testovi

Procjena potroska

energije

Bioelektricna impedancija i druge metode
direktne ni indirektne metode nisu dostupne u
Hrvatskoj

Pubertetski razvoj

Iza 10. godine biljezi se stupanj ili odsustvo
sekundarnih spolnih osobina, za procjenu pocetka
i stadija puberteta

Procjena kostanog

statusa

Mjerenje mineralne gustoce kostiju
(denzitometrija) iza 10. godine
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4. LIJECENJE I PROGNOZA CISTICNE FIBROZE

Intenzivno i sveobuhvatno lijeCenje cisti€ne fibroze treba voditi iskusan klinicar, koji u tom
postupku treba suradivati s interdisciplinarnim timom, a tu se ubrajaju i drugi lije¢nici
specijalisti, nutricionisti, medicinske sestre, fizikalni i respiratorni terapeuti, kao i ljekarnici,
savjetnici 1 socijalni radnici. Ciljevi lijeCenja jesu odrzavanje odgovaraju¢e uhranjenosti,
prevencija ili agresivno lije¢enje pluénih i drugih komplikacija, oCuvanje tjelesne aktivnosti i

pruzanje odgovarajuce psihosocijalne potpore (16).

Ukoliko oboljeli od cisticne fibroze dobivaju odgovarajucu potporu, vecina se njih, sukladno
svojoj dobi, moZe prilagoditi na Zivotne uvjete kod kuce (i u Skoli). Usprkos brojnim
poteskocama, uspjesi bolesnika, kako na profesionalnoj razini zivota, tako i na onoj bra¢noj,
jesu zadivljujuéi. Kod lijeCenja plu¢nih tegoba naglasak se stavlja na sprje¢avanje zacepljenja

di$nih putova, te na profilaksu i kontrolu pluénih infekcija.

Profilaksa pluénih infekcija ukljucuje odrzavanje imunosti na pertusis, Haemophilus
influenzae, varicelu, Streptococcus pneumoniae, i ospice te redovito godiSnje cijepljenje
protiv gripe, a u bolesnika izlozenih gripi, profilakticki se moZze primijeniti inhibitor
neuraminidaze (16). U praksi je dokazano da je u svrhu prevencije infekcije, respiratornim
sincicijskim virusom primjena palivizumaba kod dojencadi bezopasna, medutim, njegova

ucinkovitost ipak do danas jo$ nije potkrijepljena.

Ve¢ kod prvog znaka zahvacanja pluca, preporuka je da se krene s fizikalnom terapijom koja
podrazumijeva polozajnu drenazu, lupkanje, te vibracije 1 potpomognuto iskasljavanje. Kod
starijih bolesnika uc¢inkoviti mogu biti i neki drugi nacini proc¢is¢avanja disnih putova, kao Sto
su primjerice aktivno disanje, autogena drenaza, prsluk za mehanicko disanje i sprava s

pozitivnim ekspiratornim tlakom.

Kod reverzibilnog zacepljenja diSnih putova mogu se oralno i/ili putem aerosola primjenjivati
bronhodilatatori, a putem aerosola i1 kortikosteroidi, a lijeCenje O2 indicirano je u bolesnika s
teSkom diSnom insuficijencijom i1 hipoksijom (16). Treba napomenuti da kod kroni¢nog
diSnog zatajenja, mehaniCka ventilacije nije indicirana, a uz kirurSki zahvat, njezina bi se
primjena trebala ograniciti na one bolesnike kod kojih je primjetno dobro osnovno stanje

bolesti. Kod takvih bolesnika mogu se razviti akutne reverzibilne diSne komplikacije. Osim
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toga, primjena spomenute vrste lijeCenja trebala bi se primijeniti i kod onih bolesnika kod

kojih je presadivanje pluca neizbjezno.

Neinvazivna ventilacija pozitivnim tlakom nosnim putem ili putem maske takoder moze biti
korisna. IPPB aparate ne bi trebalo koristiti jer mogu izazvati pneumotoraks, a danas se ve¢
naveliko primjenjuju oralni ekspektoransi, no malo je podataka koji potvrduju njihovu
ucinkovitost (16). Ne preporucuje se niti primjena antitusika. Dokazano je kako dugoro¢na
svakodnevna primjena dornaze alfa (rekombinantne humane deoksiribonukleaze) usporava

pogorsanje pluéne funkcije i smanjuje ucestalost pogorsanja od strane disnog sustava 16).

Drenazom prsnoga kosa moze se lijeciti pneumotoraks, a kod lijeCenja opetovanih
pneumotoraksa, u¢inkovita metoda jest otvorena torakotomija (torakoskopija) s resekcijom
pleuralnih bula, kao 1 spuzvasta abrazija pleuralnih povrSina. Nadalje, embolizacijom

zahvacenih bronhalnih arterija lijeci se obilna ili opetovana hemoptiza.

Oralna primjena kortikosteroida je indicirana u dojencadi s dugotrajnim bronhiolitisom 1 u
bolesnika s refraktornim bronhospazmom, alergijskom bronhopulmonalnom aspergilozom i
upalnim komplikacijama (npr. artritisom, vaskulitisom), a treba napomenuti da dugotrajna
primjena kortikosteroida svaki drugi dan moZe usporiti pogorSanje diSne funkcije, no ne

preporucuje se za rutinsku primjenu zbog komplikacija povezanih s kortikosteroidima (16).

Bolesnike koji su na terapiji kortikosteroidima trebalo bi staviti pod nadzor zbog moguénosti
nastupa poremecaja metabolizma ugljikohidrata i linearnog zastoja u rastu. Dokazano je kako
ibuprofen, primjenjivan u dozi dovoljnoj da se tijekom vise godina dosegne vrhunac
koncentracije u plazmi izmedu 50 1 100 pg/ml, usporava pogorSanje pluéne funkcije, i to
osobito u djece izmedu 5 i 13 godine (16). Odgovaraju¢u dozu potrebno je prilagoditi

pojedincu, i to na osnovi farmakokinetickih istrazivanja.

Antibiotici bi se trebali davati bolesnicima sa simptomima, i to za lijeCenje bakterijskih
infekcija diSnog sustava, odnosno sukladno rezultatu kulture i antibiograma. Kod stafilokone
infekcije lijek izbora je penicilin otporan na penicilinazu (npr. kloksacilin ili dikloksacilin) ili
cefalosporin (npr. cefaleksin), a za dugotrajno ambulantno lije¢enje pluénih infekcija
uzrokovanih nizom wuzro¢nika pojedina¢no ili u kombinaciji, mogu se primjenjivati
eritromicin, amoksicilin—klavulonska kiselina, trimetoprim—sulfametoksazol ili, ponekad,

kloramfenikol (16).
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Protiv osjetljivih sojeva Pseudomonasa ucinkoviti su fluorokinoloni, koji se bez poteskoca
mogu primjenjivati i kod male djece. Parenteralna primjena antibiotika preporucuje se kod
teskih egzacerbacija pluénih infekcija, 1 to posebice kod bolesnika s naseljenim
Pseudomonasom. U tom je slucaju nerijetko potrebna i hospitalizacija koja se moZe bez

poteskoca provoditi 1 kod kuce (ali kod pazljivo izabranih bolesnika).

Intravenska primjena cefalosporina i monobaktama s anti—pseudomonasnom aktivnos¢u
takoder je korisna. UobiCajena pocetna doza tobramicina ili gentamicina iznosi 2,5 do 3,5
mg/kg 3x%/dan, ali za postizanje prihvatljivih razina koncentracija u serumu (najvecéa razina od
8 do 10 pg/ml [11 do 17 pmol/L], meduvrijednost <2 pg/ml [<4 umol/L]) mogu biti potrebne
vece doze (3,5 do 4 mg/kg 3x/dan), a druga je moguénost bezopasna i u¢inkovita primjena

tobramicina u jednoj dnevnoj dozi (10 do 12 mg/kg) (16).

Slika 7. Kemijska formula tobramicina (17)
Q
HO H OH
HO NH;

Kolomicin i tobramicin za primjenu u inhalacijama dostupni su u Republici Hrvatskoj.
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Slika 8. Kemijska formula kolomicina (17)
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Zbog pojacanog bubreznog klirensa, u svrhu postizanja odgovarajucih razina nekih penicilina
u serumu, mogu biti potrebne i velike doze. Cilj lijeCenja pluénih infekcija odnosi se na
poboljsanje klinickog stanja bolesnika, i to u tolikoj mjeri da trajna primjena antibiotika uopce
ni ne bude potrebna. Ipak, kod bolesnika ¢ija su pluca kolonizirana Pseudomonasom, moguca

je indicirana dugotrajna primjena antibiotika.

U odabranih bolesnika za poboljSavanje ili ustaljenje pluéne funkcije 1 smanjenje ucestalosti
pluénih infekcija, moze biti u€inkovit tobramicin u obliku aerosola i oralni azitromicin 3 puta
tjedno, s izmjenjivanjem svaki drugi mjesec, a kod bolesnika sa simptomima, ¢ija su pluc¢a
kroni¢no kolonizirana nemukoidnim sojevima Pseudomonasa, zadaca antibiotskog lijecenja
jest poboljSanje klinickih parametara i po mogucénosti, smanjenje broja bakterija u diSnim

putovima (16).

Treba napomenuti da pseudomonas nije moguce iskorijeniti, a postoje dokazi da se ranom
primjenom antibiotika, i to otprilike u vrijeme pocetnog naseljavanja nemukoidnim sojevima

Pseudomonasa u disne putove, moze iskorijeniti uzrocnika barem na neko vrijeme.

Dakle, strategije lijeCenja se razlikuju, ali uobicajeno je rije¢ o kombinaciji inhalacije
tobramicina ili kolistina, te oralne primjene florokinolona. Bolesnike koji imaju simptomatsko
zatajenje desnog srca, potrebno je lije€iti diureticima, 1 to uz ogranicavanje unosa soli i O2.
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Opstrukcija crijeva kod novorodencadi ponekad se moze rijesiti uz pomo¢ klizme koja sadrzi
hiperosmolarni ili izoosmolarni radioloski kontrast, dok u slu¢aju neuspjeha moze biti
potrebna kirurS§ka enterostomija za ispiranje gustog mekonija iz lumena crijeva. Nakon
zavrSetka novorodenackog razdoblja, epizode djelomicne opstrukcije crijeva (sindrom
distalne opstrukcije crijeva) mogu se dalje lijeciti uz pomo¢ klizmi koje sadrze hiperosmolarni
ili izoosmolarni radiokontrast ili acetilcistein, ili pak uz pomo¢ oralne primjene uravnotezene
otopine za ispiranje crijeva. U cilju sprjecavanja takvih epizoda, mogu pomo¢i i neki

omeksivaci stolice, kao Sto su dioktil natrijev sulfosukcinat ili laktuloza.

Nadoknadu enzima guSterace trebalo bi primjenjivati uz sve obroke 1 meduobroke.
Najucinkovitiji pripravei enzima sadrZze guSteratnu lipazu u obliku filmom obloZenih

mikrogranula ili mikrotableta (16):

* udjece se obicno zapocinje s dozom od 1000 do 2000 i.j. lipaze na 120 ml zamjenskog

mlijeka ili prilikom svakog dojenja

* nakon dojenacke dobi, doza se odreduje prema tjelesnoj tezini, s tim da je pocetna
doza 1000 1i.j. lipaze/ kg/obroku za djecu <4 god. i 500 i.j. lipaze/kg/ obroku za

djecu >4 godine,
* uz meduobroke se obi¢no daje polovica uobicajene doze,

* doze >2500 i.j. lipaze/kg/obroku ili >10.000 1.j. lipaze/kg/dan bi trebalo izbjegavati jer

su visoke doze enzima povezane s fibroziraju¢om kolonopatijom,

* u bolesnika s velikom potrebom za enzimima, blokatori H2 ili protonske pumpe mogu

pojacati djelotvornost enzima.

Dijetalnim lijecenjem podrazumijeva se unos dovoljne koli¢ine kalorija i bjelancevina, kako
bi se potaknuo normalan rast. Dakle, za povecanje kalorijske vrijednosti hrane moze biti
potrebno 30 do 50% vise od uobicajenih prehrambenih potreba za bjelan¢evinama, kao i
normalan do poviSeni unos mast, podvostru¢ena koli¢ina preporucenog dnevnog unosa
vitamina, nadomjeStanje E vitamina u obliku topljivom u vodi, te nadomjestanje soli tijekom

razdoblja vrucina i poja¢anog znojenja (16).

Djeca koja primaju antibiotike Sirokog spektra i bolesnici s bolesnom jetrom trebali bi

dobivati nadomjestak vitamina K. U djece s teSkom insuficijencijom gusterae, umjesto
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uobicajenih podeSenih pripravaka punog mlijeka, mogu se davati pripravei koji sadrze

hidrolizirane bjelancevine i srednjelancane trigliceride (16).

Nadalje, za povecanje kalorijskog unosa mogu se koristiti i polimeri glukoze, te
srednjelancani trigliceridi. Polimeri glukoze i srednjelancani trigliceridi mogu se rabiti i1 za
povecanje kalorijskog unosa, a u bolesnika kod kojih se ne uspijeva odrzati normalnu
uhranjenost, enteralna nadohrana putem nazogastricne sonde, gastrostrome ili jejunostome
moze uspostaviti normalan rast i ustaliti pluéna funkcija (16). Buduéi da se nije pokazalo da
se primjenom stimulatora apetita i/ili androgena ostvaruju znacajne prednosti, takva se

primjena obicno i ne preporucuje.

Kod lokaliziranih bronhiektazija ili atelektaze koji se ne mogu ucinkovito rijesiti lijekovima,
nosnih polipa, kroni¢nog sinuitisa, krvarenja iz varikoziteta jednjaka zbog portalne
hipertenzije, bolesti Zu¢nog mjehura 1 opstrukcije crijeva uslijed volvulusa ili invaginacije
koja se ne moze na drugi nacin razrijeSiti, moze biti indiciran kirurSki zahvat (16). Kod

bolesnika koji se nalazi u krajnjem stadiju zatajenja jetre, potrebno je presadivanje jetre.

Sto se ti¢e terminalne skrbi oboljelih od cistiéne fibroze, treba napomenuti da je i sa obitelji i
sa bolesnikom potrebno pazljivo raspraviti o prognozi i njihovim zeljama glede skrbi tijekom
bolesti, i to posebice onda kada bolesnik zapo¢ne pokazivati znakove koji ukazuju na

pogorsanje zdravlja.

Vecina osoba koje su suocene sa krajnjim stadijem bolesti jesu stariji adolescenti ili mlade
odrasle osobe, koje na odgovaraju¢i nacin moraju biti odgovorne za svoje odluke. Osoba s
cisticnom fibrozom ima pravo dobiti informacije 1 moguénost izbora, $to znaci da je potrebno

raspraviti 1 o moguénosti presadivanja.

Prilikom rasprave o presadivanju, bolesnici trebaju razmisliti o moguénosti duljeg
prezivljavanja s presadenim organom, te o nesigurnosti i daljnjem tijeku postojece bolesti
(koje je promjenjiva) kod prezivljavanja uz presadeni organ. Bolesnicima kojima se stanje
pogorsava mora se omoguciti rasprava o mogucnosti umiranja. Dakle, bolesnici i njihove
obitelji trebaju znati da je umiranje u vecini slucajeva bezbolno i bez znakovitih simptoma.
Kad to odgovara okolnostima, trebalo bi ponuditi palijativau skrb, ukljucujuéi 1 dovoljnu
sedaciju, za osiguranje mirnog umiranja, a jedan od primjerenih nacina je da bolesnik pristane

na vremenski ograni¢eno razdoblje potpuno agresivnog lije¢enja kad za to postoji potreba, no

29



da se unaprijed dogovore mjerila po kojima se moze zakljuciti kada prestati s agresivnim

postupcima i prihvatiti smrtni ishod (16).
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5. ULOGA MEDICINSKE SESTRE U LIJECENJU CISTICNE FIBROZE

Medicinska sestra koja obavlja svoju djelatnost, mora (18):
* postivati pacijenta kao ljudsko bice,
* postivati pravo pacijenta na njegov fizicki i mentalni integritet,
* postivati osobnost 1 privatnost pacijenta,
* postivati svjetonazor, moralna i vjerska uvjerenja pacijenta,

* provjeriti da je pacijent dao pristanak prije obavljanja bilo kakvog lijecenja ili

zdravstvene njege,
* Cuvati profesionalnu tajnu,
e suradivati s ostalim ¢lanovima tima,
* odrzavati svoje stru¢no znanje i sposobnosti,
 Dbiti osoba od povjerenja,
» djelovati tako da prepozna rizik kod pacijenta i svede ga na najnizu mogucu razinu,
e odrzavati i povecavati dobar ugled profesije medicinskih sestara.

Medicinska sestra treba biti sposobna prepoznati ulogu pacijenata, i pritom ju postivati, i to
kao partnera u zdravstvenoj njezi, a osobno je odgovorna u djelokrugu svog rada za
promicanje 1 zaStitu interesa 1 dostojanstva pacijenata, neovisno o spolu, dobi, rasi,

sposobnosti, seksualnoj orijentaciji itd.

Klasi¢ne sestrinske intervencije u lijeCenju oboljelih od cisti¢ne fibroze jesu sljedece (18):
* pratiti izgled izlucevina,
» provoditi inhalacijsku terapiju 3-4 puta dnevno,

» bronhalni sekret poslati na bakteriolosku analizu,
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poduciti pacijenta vaznosti odrzavanja higijene ruku,

nadzirati respiratorni status tijekom 24 sata,

slusati 1 biljeziti pojavu i intenzitet hropaca, piskanja, Sumnog disanja,

provoditi fizikalne vjezbe sa fizioterapeutom,

pruziti emocionalnu podrsku i poticati pacijenta na iskasljavanje i1 vjezbe disanja,
poticati pacijenta na fizi¢ku aktivnost,

poduciti i poticati pacijenta da provodi vjezbe disanja i iskasljavanja sekreta 2-3

dnevno, po potrebi vise,

primijeniti propisane inhalacije (vode, slane vode ili bronhodilatatora) prema pisanoj

naredbi lije¢nika,

pratiti promet tekucine,

vagati 1 biljeziti napredak pacijenta 3x tjedno,

uzimati enzime gusterace kako je propisano,

u suradnji sa nutricionistom izraditi plan prehrane,

osigurati pacijentu psiholosSku potporu,

poduciti dijete i roditelje vaznosti uzimanja enzima gusterace prije svakog obroka,
poticati na konzumiranje manjih, visokokalori¢nih, a ¢e$¢ih obroka,
poticati ga da vodi dnevnik prehrane,

savjetovati povecanje uzimanja tekucine,

provoditi kontrolu elektrolita,

provoditi vjezbe disanja i iskasljavanje 2-3 dnevno, po potrebi vise,

pratiti i1 evidentirati izgled, koli¢inu 1 miris iskasljaja,

poticati pacijenta da provodi vjezbe disanja, te vrSiti nadzor dok se izvode,
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pratiti bol u mirovanju i pri mobilizaciji pomocu skale za procjenu bola,
primijeniti ordiniranu oksigenoterapiju prema standardu i pisanoj naredbi lije¢nika,

prepoznati komplikacije forsiranog iskasljavanja (tahikardija, hipertenzija, dispneja 1

misSi¢ni zamor) 1 izvijestiti o njima,

primijeniti propisane lijekove (antibiotike, bronhodilatatore, ekspektoranse) pratiti

njihovu u¢inkovitost, uociti nuspojave i izvijestiti o njima,

opazati neverbalne izraze anksioznosti, izvijestiti 0 njima (smanjena komunikativnost,

razdrazljivost do agresije i sl.).
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6. ZAKLJUCAK

Cisti¢na fibroza nasljedna je bolest koja se ubraja u skupinu rijetkih bolesti. Ona ima
progresivni tijek, a gotovo da =zahvaéa sve organe u tijelu. Dakle, rije¢ je o
autosomnoreccesivnoj nasljednoj multisistemskoj bolesti, koja posebice zahvaéa egzokrine
zlijezde. Gen koji je odgovoran za cisticnu fibrozu smjeSten je na drugom kraku sedmog
kromosoma, te nadzire stvaranje bjelancevine koja sluzi u svrhu prijenosa klora i drugih iona
kroz stani¢nu membranu. Nadalje, ta se bjelancevina nalazi u zlijezdama s vanjskim lu¢enjem

1 drugim epitelnim stanicama.

U medicini je cisti¢na fibroza poznata ve¢ stolje¢ima, i to kao bolest male djece kod kojih je
karakteristi¢na izrazito slana koza. Takva djeca ne napreduju na tezini i vrlo rano umiru.
Cisti¢na fibroza je neizljeciva, a u Republici Hrvatskoj je Zivotni vijek oboljelih od ove

bolesti znatno dulji nego prije dvadesetak godina.

Medu simptome cisti¢ne fibroze ubrajaju se sljedeci: Cest kasalj, stvaranje gustog ispljuvka,
Ceste pluéne infekcije nalik upali pluca, nenapredovanje na tezini ili gubitak na tezini unato¢

normalnom ili pove¢anom apetitu, probavni problemi i zastoj crijeva kod novorodenceta.

Dijagnoza cisti¢ne fibroze prvenstveno je klini¢ka dijagnoza, unato¢ napretku laboratorijske
dijagnostike 1 genetike. Ova se bolest potvrduje laboratorijskom pretragom. NajceSce
koriSteni 1 vrlo pouzdan test jest odredivanje koncentracije klora u znoju. Elementi klasi¢ne
klinicke prezentacije cisticne fibroze podrazumijevaju odredene respiratorne simptome,
gastrointestinalne simptome, te sindrom gubitka soli i neplodnost u muskom spolu

(opstruktivna azoospermija).

Pristup pacjentima sa CF zasniva se na simptomatskom lije¢enju, kontroli bolesti, tj. lijecenju
komplikacija u bolesnika. Zdravstvena skrb tih bolesnika predstavlja veliki izazov kako za
medicinski tim , tako i za djecu i roditelje kojima se nerjetko dogadaju faze umora, osjecaja
bespomoc¢nosti 1 beznada, istaknuto u egzacerbacijama bolesti usprkos odgovornog
zdravstenom ponaSanju i pridrzavanju lije¢nickih uputa. U buducnosti ulazemo nade u

mogucnost da ¢e genska terapija ili nove metode lije€enja biti od pomo¢i u lijecenju.
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