Z dr Aling Minarowska
z III Kliniki Choréh Dzieci UDSK,

rozmawia Danuta Slésarska.

MUKOWISCYDOZA

Mukowiscydoza to choroba o trudnej na-
zwie i trudnym przebiegu. Jaka jest jej przy-
czyna?

Mukowiscydoza, czyli inaczej zwtok-
nienie torbielowate, jest spowodowa-
na mutacja w obrebie jednego genu.
Mutacja genu CFTR, zlokalizowa-
nego na 7. chromosomie, powoduje
powstanie nieprawidtowego bial-
ka, regulujacego przeplyw jonéw
chlorkowych przez komérki nabton-
ka. W przebiegu choroby dochodzi
do zaburzenia sktadu elektrolitowego
§luzu i jego zageszczenia w catym
organizmie.

Jakie s3 tego nastepstwa?

Ten gesty sluz czopuje przewody
wyprowadzajace wszystkie gruczoty
wydzielania zewnetrznego, w tym
drogi oddechowe, co sprzyja prze-
wlektej kolonizacji bakteryjnej bardzo
agresywnymi patogenami. Prowadzi
to do stopniowego niszczenia oskrzeli
i ptuc. Muskowiscydoza jest chorobg
ogélnoustrojowa. W klasycznej posta-
ci, obok uktadu oddechowego, atakuje
takze uktad pokarmowy, prowadzi
do niewydolnosci trzustki, marskosci
watroby, wypadania odbytu, czesto
powoduje nieptodnos¢. Choroba do-
tyczy gltéwnie rasy biatej. Afrykanie
i Azjaci choruja rzadzie;j.

Muskowiscydoza jest
chorobg ogdlnoustrojowy.

Obok uktadu

oddechowego,
atakuje takze
uktad pokarmowy

W jaki sposob dziedziczy sie te chorobg?
Mukowiscydoza jest chorobg mono-
genows i jest dziedziczona w sposéb
recesywny, autosomalny. Jesli oboje
rodzice sg nosicielami uszkodzonego
genu i przekazg go dziecku, to rodzi
sie ono chore. Dziedziczenie autoso-
malne oznacza, Ze moze wystapi¢ ono
u obu pici. Ryzyko urodzenia dziecka
chorego na mukowiscydoze w przypad-
ku, gdy oboje rodzicéw sa nosicielami
mutacji wynosi 25 procent, czyli jest
bardzo duze.

Pierwsze symptomy choroby, ktdre powinny
rodzicow zaniepokoic?

Objawy sg rézne. U mtodszych dzie-
ci dotycza one najczesciej przewodu
pokarmowego. W miare jak dziecko
roénie, dolegliwosci obejmuja cze$-
ciej uktad oddechowy. U noworodka
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pierwszym objawem jest nieprawidtowa
smotka lub rzadziej brak jej wydalenia.
Stolce w okresie niemowlecym sg luz-
ne, cuchnace, polyskliwe i wystepuja
na przemian z zaparciami. U dzieci
wystepuje tzw. wilczy gtéd. Dzieci
duzo jedza, ale malo przybierajg na wa-
dze. Pot dziecka ma charakterystyczny
stony smak.

Skoro objawy sg tak ewidentne juz w pierw-
szym okresie Zycia, to jak to si¢ dzieje, ze dzieci
w Polsce diagnozowane sa srednio okoto pia-
tego roku zycia?

U niektdrych oséb choroba moze prze-
biega¢ tagodniej. Objawy mogg by¢
mylone z: zespotem ztego wchtaniania
o innej etiologii, alergia, infekcjami
drég oddechowych czy z astma wezes-
nodziecigcg. Test chlorkowy, ktéry jest
podstawg rozpoznania, cz¢sto z uwagi
na niedojrzalo$¢ gruczotéw potowych
niemowlecia jest prawidtowy. Dopiero
powtorzony kilkakrotnie, zwlaszcza
po pierwszym roku zycia, moze da¢

wiarygodny wynik.

Czy chorobe mozna rozpozna¢ w badaniach
prenatalnych?

Jak najbardziej. Pacjenci, ktérzy maja
w rodzinie przypadek mukowiscydo-
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zy powinni by¢ pod opieka Poradni
Diagnostyki Prenatalne;.

Na czym polega badanie przesiewowe no-
worodkow?

Od noworodka pobiera si¢ krople krwi
i dokonuje si¢ oznaczenia markeréw
chorobowych. Podwyzszone warto-
$ci $wiadczg o podejrzeniu choro-
by i sa wyznacznikiem kierowania
na dodatkowe badania weryfikacyjne.
W mukowiscydozie badanie przesie-
wowe polega na oznaczeniu aktyw-
nosci immunoreaktywnego trypsy-
nogenu (IRT) we krwi noworodka,
a nastepnie oznaczeniu mutacji genu
CFTR u dzieci z podwyzszong ak-
tywnoscig IRT.

Pierwsze pilotazowe badania prze-
siewowe w kierunku mukowiscydozy
prowadzone byty wlatach 1999 — 2003
na terenie czterech wojewédztw. Test
ten byt niedoskonaty. Obejmowat tylko
jedna mutacje. Teraz sprawdzamy trzy-
sta mutacji na terenie jedenastu woje-
wédztw, wiec mam nadzieje, ze osiag-
niemy wiarygodny wynik. Planowane
jest badanie na terenie calej Polski.

Ryzyko urodzenia
dziecka chorego
na mukowiscydoze,
gdy oboje rodzice
sq nosicielami mutacji,

wynosi 25%

Czy rozw6j umystowy dziecka chorego na mu-
kowiscydoze przebiega w normie?

Mimo statego niedotlenienia, dzieci
rozwijaja si¢ umystowo bardzo do-
brze. Wprawdzie czgsto ze wzgledu
na duze ryzyko infekcji, korzystaja
z nauczania indywidualnego, ale nie
przeszkadza im to w realizacji marzen.
Okupuja je wigkszym wysitkiem, ale
koriczg studia, podejmuja prace i za-

ktadaja rodziny.

Mukowiscydoza jest chorobg nieuleczalna?

Obecnie, leczenie tej choroby jest wy-
tacznie objawowe i ma na celu zmniej-
szenie dolegliwosci oraz poprawe ja-
kosci zycia. Chodzi o to, aby pacjenci

Prezentacja sprzetu do aerozoloterapii.

nie jezdzili na wézku z koncentra-
torem tlenu i aby w miare mozliwo-
$ci normalnie funkcjonowali w zyciu
spolecznym. Diugosé zycia pacjentéw
zalezy od rodzaju mutacji, prawidtowo
prowadzonego leczenia, systematycz-
nej rehabilitacji...

... iod Narodowego Funduszu Zdrowia.

To tez. Leczenie jest bardzo drogie.
Miesigczny koszt leczenia u dziecka
do 15. roku zycia wynosi okoto 1000 zt.
U dzieci starszych miesieczny wydatek
na leki to ponad 2000 zi. Poniewaz
z wiekiem choroba postepuje, poja-
wiajg si¢ nowe problemy zdrowotne.
Miesigczna kwota wydana na leczenie
moze oscylowaé nawet w granicach

15.000 zt.

(Czy chorzy musza stosowac specjalng diete?
W przypadku tej choroby konieczna
jest dieta wysokokaloryczna, wysoko-
biatkowa, wysokottuszczowa, oczywi-
§cie odpowiednio zmodyfikowana, gdy
pacjent ma alergie pokarmowa. Chory
poza tym musi stale przyjmowac en-
zymy trzustkowe o wysokiej zawar-
tosci lipazy, witaminy rozpuszczalne
w tluszczach, preparaty uzupetniajace
gospodarke wapniowo-fosforanows
i wysokokaloryczne odzywki.

Jak pani ocenia przygotowanie lekarzy ro-
dzinnych?

Jest znacznie lepiej niz 17 lat temu.
Wozrosta swiadomo$¢ lekarzy, popra-
wila sie diagnostyka, a to jest bardzo
wazne. Choroba wezesnie rozpoznana
pozwala na wdrozenie skutecznego
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leczenia, poprawiajacego jakos¢ i dtu-
go$¢ zycia. Prowadzonych jest szereg
akeji edukacyjnych, co skutkuje wigk-
sza $wiadomoscia spoteczng. Obecnie
blisko 40 procent naszych pacjentéw
to ludzie dorosli, a jeszcze nie tak
dawno stanowili tylko 25 procent.
W zwigzku z tym, konieczne byto
utworzenie osrodka dla dorostych.
Miesci si¢ on w Klinice Choréb Ptuc
i Gruzlicy UMB. W Polsce jak do tej
pory sa tylko cztery osrodki dla doro-
stych chorych na mukowiscydoze.

lle oséb na Swiecie choruje na mukowiscy-
doze?
Nie ma precyzyjnych danych §wiato-
wych w sensie ilosci. Wiemy, ze w Eu-
ropie przypada jedno zachorowanie
na 2300 mieszkaricéw. Z danych za-
wartych w polskim rejestrze chorych
na mukowiscydoze wynika, ze w mamy
ok. 1260 chorych. Te dane mogg by¢
jednak nieco zanizone. Obawiamy sie,
ze nie wszyscy lekarze zarejestrowali
chorych, a cz¢$¢ pacjentéw nie zostata
jeszcze doktadnie zdiagnozowana.

|

Poradnia
Mukowiscydozy UDSK

ul. Waszyngtona 17a,
15-274 Biatystok
wtorek godz. 8.00-12.00
piatek godz. 8.00-11.30
tel. 85 745-05-15




