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Z ’niédzieli na nié&ﬁelg

Mukowiscydoza (cy-
stis fibrosis) jest cho-
robg wrodzong. Jej
przyczyng jest prze-
' miana genu odpowie-
dzialnego za synteze
bfonowego  kanafu
chlorkowego (CFTR).
. Takich mutacji odpo-
- wiadajgcych za nie-
prawidfowa czynnosc
; CFT R ]est okolo 600

péw nosa. U mafych dzieci charaktery-
styczne jest zapalenie oskrzelikéw, do-
prowadzajgce do rozstrzeni oskrzeli.

W objawach klinicznych mukowiscydoza

moze przebiega¢ pod -wieloma postacia-

mi. U malych dzieci jako wypadanie $lu-,

z6éwki odbytu, u noworodkéw - niedroz-
no$é smoétkowa, powyzej 10 roku zycia ja-
ko refluks przetykowo-zotadkowy, cukrzy-
ca, bezplodno$¢ meska oraz zespét

- DIOS,; czyli zaburzenia droznosci korico-

wego odcinka jelita kretego: !

W przypadku objawéw typowych z roz-
poznaniem nie ma probleméw. Gorzej,
gdy zmiany przebiegajg dyskretnie i nie-
typowo np. izolowane zapalenie  zatok
przynosowych, polipowato$é btony $luzo-
wej nosa, nawracajgce infekcje -doinych

drég oddechowych. Podstawowym obja-

. wem jest kaszel, najbardziej dokuczliwy

Mukomscydoza oplsana zostata po
pierwszy - przez ‘Dorothy * Andersen

m 938 r.-Jest chorobg ogdinoustrojows,
w ktérej na plan pierwszy wysuwajg sig
dolegliwosci- oskrzelowo-ptucne i enzy-
matyczna niewydolnos¢ trzustki z naste-
powymi zaburzeniami trawienia i wchta-
niania. Czgsto jest przyczyng przewlekie-
go zapalenia zatok przynosowych i poli-
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Kupon
Rabatowy :

w nocy. Chory prébuje wykrztusié¢ gesty,
zalegajgcy $luz. Zte wchtanianie pokar-

moéw na skutek zaburzen -w wydzielanit

enzymow trzustkowych -*powoduje -
szczegdlnie u dzieci - upo$ledzenie roz-
woju fizycznego ze wzmozonym  taknie-
niem i tluszczowatymi ' stolcami .oraz

'z resztkami niestrawionych pokarméw.

Towarzyszy temu uszkodzenie watroby.
W trakcie rozwoju choroby mogg wy-

-stepowac ré6znorodne powiktania, migdzy

innymi: krwotoki z przewodu pokarmowe-
go i pluc, niewydolno$¢ oddechowa, od-
ma jamy oplucnej itp.

-$wiatlowodem

Rozpoznanie choroby opiera si¢ na:
Tescie potowym (iloSciowe oznaczanie
elektrolitéw w pocie; stezenie sodu
i chloru powyzej 60 mmol/l jest typowe
dla mukowiscydozy), nastepnie na te-
Scie Konduktometrycznym . Wescor
(przewbdnictwo elektryczne potu = bar-
dziej ujemna réznica niz u zdrowych)
oraz 'na. diagnostyce molekularnej
(stwierdzenie - dwéch - mutacji ‘genu
CFTR - na homologicznych ' chromoso-
math stanowi dowdd choroby jezeli s3
objawy kliniczne). W badaniach na nosi-
cielstwo przeprowadza sie analize mar-
keréw polimorficznych. Leczenie pole-
ga na uptynnianiu i ewakuowaniu gestej,
lepkiej wydzieliny. Mozna tego dokonac¢
lub  wprowadzonym
w Polsce od 1995 r. lekiem bedgcym .
zmieniong postacuq wystepujgcego na-
turalnie w organizmie . enzymu trzustko-

-wego - Pulmozyme. = =

- Pulmozyne uwazany jest za najsku-

teczniejszy Srodek zmieniajacy wiasciwo-
- §ci fizykochemiczne wydzieliny oskrzelo-

wej. Po inhalacji nim’ koniecznie* nalezy

; przeprowadzu& kinezyterapie.-

- Obecnie trwaja kliniczne ‘badania nad
innym lekami - Zelzoling oraz amilory-
dem, hamujgcym nadmierne pochtania-
nie sodu ‘Dobrze tez dnata;q stosowane
od dawna ambroksol i mukolityki np. me-
sna. Stosuje sie réwniez kortykosterydy
wziewne t niesterydowe leki przeciwza-
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