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Czym jest mukowiscydoza?

Mukowiscydoza (z ang. cystic fibrosis, CF) jest najczesciej
wystepujaca chorobg genetyczng w ludzkiej populacji. Wedtug
najnowszych badan, co 25 osoba jest nosicielem nieprawidtowego
genu cystic fibrosis transmembrane regulator (CFTR). Na 2500
noworodkow, jeden rodzi sie z mukowiscydozg. Statystycznie wiec
przybywa rocznie okoto 120 dzieci cierpigcych na te chorobe,
niestety niewiele z nich ma szanse na wczesng diagnoze.

Mutacja genu CFTR prowadzi do produkcji nieprawidtowego
biatka regulujgcego przeptyw jonéw chlorkowych przez komérki
nabtonka. W mukowiscydozie transport elektrolitdw jest
upos$ledzony, dlatego tez nadmiar chlorku sodu magazynowany
jest na zewnatrz komdrek, co objawia sie m.in. bardzo stonym
potem. Natomiast w komdrkach oskrzeli dzieje sie odwrotnie —
chlorek sodu i woda sg zatrzymywane wewnatrz komorek, co
sprawia, ze wydzielina oskrzeli staje sie gesta, kleista i trudna
do usuniecia. Zmiany chorobowe dotyczg zaréwno uktadu
oddechowego, pokarmowego, jak i rozrodczego.

1. W jaki sposdb dziedziczona
jest mukowiscydoza?

Mukowiscydoza jest chorobg dziedziczna, ktéra wystepuje u
0sob posiadajacych nieprawidtowy gen. Jesli oboje rodzice sg
nosicielami uszkodzonego genu i przekazg go dziecku, rodzi sie
ono chore. Choroba jest dziedziczona w sposdb autosomalny
recesywny. Ryzyko, ze u dziecka wystgpig objawy chorobowe,
w przypadku stwierdzenia nosicielstwa u obydwojga z rodzicéw
wynosi 25 %, kolejne 25% daje szanse na narodzenie dziecka
zupetnie zdrowego, a pozostate 50 % urodzenie nosiciela (bez
objawdw chorobowych).

Nie kazde kolejne dziecko rodzicow-nosicieli
nieprawidtowego genu musi by¢ chore, ale nie mozna

tez tego wykluczyé. Prawdopodobienstwo wystgpienia
mukowiscydozy u kazdego dziecka jest zawsze takie samo.
Jezeli jednak u jednego dziecka zdiagnozowano mukowiscydoze
nalezy skonsultowac sie z lekarzem rodzinnym, ktéry zdecyduije
o koniecznosci wykonania badan diagnostycznych.
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2. Na czym polega choroba - typowe objawy

Zmiany w ukfadzie oddechowym powstajg w wyniku
zalegania gestej wydzieliny. Gesty, lepki, trudny do usuniecia

$luz oblepia i zatyka oskrzela i oskrzeliki. Zalegajacy $luz utrudnia
oddychanie i powoduje powstanie przewlektego stanu zapalnego,

wywotanego rozwojem bakterii.

Mukowiscydoza dotyka réwniez narzady uktadu
pokarmowego — trzustki i watroby. U 0séb z mukowiscydoza
w trzustce produkowany jest zbyt gesty $Sluz, ktdry blokuje
przewody wyprowadzajgce z trzustki enzymy trawienne, ktore
przez to nie docierajg do jelit. Powoduje to, ze pokarmy nie

sg prawidtowo i w catosci trawione. W rezultacie tych zaburzen
chorzy na mukowiscydoze wolniej rosng i stabiej przybierajg
na wadze.

Dodatkowo, zalegajgce w trzustce soki trawienne niszczg ten
narzad prowadzac u czesci osdéb m.in. do nietolerancji glukozy

i cukrzycy. Nieprawidtowosci funkcji watroby w mukowiscydozie
wynikajg z zatykania przewodow Zzotciowych poprzez zalegajacy
w nich gesty, lepki $luz. Dochodzi przez to do zastoju zébtci,

co moze prowadzi¢ do marskosci zotciowej watroby.

Nieprawidtowosci w uktadzie rozrodczym u mezczyzn
chorych na mukowiscydoze wynikajg z zatykania
$luzem kanalikow nasieniowodoéw, ktdre jest przyczyna
nieptodnosci u 99% z nich. Ze wzgledu na zmiany

w $luzie drdg rodnych oraz skutki przewlektego
niedozywienia, brak jajeczkowania i krwawien,
nieptodno$¢ moze dotyczy¢ réwniez kobiet

chorych na mukowiscydoze.
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3. Typowe objawy

Uklad oddechowy:

% Przewlekty i napadowy kaszel

% Nawracajgce zapalenie ptuc i/lub oskrzeli

@ Zapalenie oskrzeli

@ Przewlekte zakazenie pateczka ropy
btekitnej i (lub) gronkowcem ztocistym

% Zmiany w RTG - nawracajgca niedodma,
rozdecie, rozstrzenie oskrzeli

% Polipy nosa

@ Przewlekte zapalenia zatok obocznych nosa

Uklad pokarmowy:

% Niedroznos¢ smétkowa jelit (dochodzi do niej u 5-20% noworodkow
z mukowiscydozg. NiedroznosS¢ ta powstaje w wyniku niedoboru
enzymow trzustkowych, przez co smoétka - zawartosé jelit ptodu,
ktora sktada sie z reszt potknietych wod ptodowych, Z6tci,
ztuszczonych nabtonkow i mazi ptodowej;

nie moze ulec rozpuszczeniu i zatyka $wiatto jelit pod postacig
lepkich czopow. Normalnie smotka jest wydalana zaraz
po narodzinach. Niedrozno$¢ smoétkowg mozna stwierdzi¢
w badaniu USG ptodu);
% Przediuzajgca sie z6ttaczka noworodkdéw
% Cuchnace, tluszczowe, obfite stolce
% Stabe przyrosty masy i wzrostu ciata
% Wypadanie Sluzéwki odbytnicy
% Kamica zbtciowa u dzieci
% Nawracajgce zapalenie trzustki

Inne:

@ ,Stony pot”

© Palce pateczkowate

% Nawracajgce obrzeki Slinianek przyusznych

% Objawy niedoboru witamin rozpuszczalnych w ttuszczach
% Azoospermia/oligospermia
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4. Diagnostyka mukowiscydozy

Kluczowg kwestig w przypadku mukowiscydozy jest jej wczesne
rozpoznanie. Im szybciej dziecko zostanie zdiagnozowane tym
wieksze sg jego szanse na lepsze i diuzsze zycie. Na podstawie
przeprowadzonych badan wykazano, ze rozpoznawanie
mukowiscydozy w Polsce wcigz wymaga usprawnienia. Wiadomo,
ze wczesnie rozpoczete i prawidtowo prowadzone leczenie ma
decydujacy wptyw na przebieg choroby i jej rokowanie.

Podejrzenie mukowiscydozy opiera sie

na podstawie stwierdzenia:

% Jednego lub wiecej objawdw klinicznych
wystepujacych w chorobie lub

% Obcigzajgcego wywiadu rodzinnego (rodzenstwo
chore na mukowiscydoze) lub

% Dodatniego wyniku badania przesiewowego
noworodkow w kierunku mukowiscydozy

Wstepne rozpoznanie nalezy potwierdzic jednym z badan:
% testem potowym wykazujgcym znamiennie wysokie wartosci
chlorkéw w pocie (Cl- > 60 mmol/l) w co najmniej dwoch

odrebnie wykonanych badaniach lub

@ wykryciem mutacji w genie CFTR w obu allelach (najbardziej
wiarygodne) Ponadto, dzieki tym badaniom mozna okresli¢
nosicielstwo mukowiscydozy, co umozliwia réwniez ocene ryzyka
urodzenia dziecka chorego na mukowiscydoze lub

% wysokimi warto$ciami przeznabtonkowej réznicy potencjatow.

Stwierdzenie u chorego na mukowiscydoze dwdch mutacji genu
CFTR tanowi weryfikacje rozpoznania klinicznego mukowiscydozy.
Wykrywalno$¢ mutacji, w zaleznosci od badanej populacji, miesci
sie w przedziale 50-90%. Wsrod wszystkich osdb populaciji
europejskiej, ktdre sg nosicielami mukowiscydozy, mutacja

moze by¢ oznaczona symbolem: DF508, delF508; wystepuje ze
$rednig czestoscig okoto 70%. Uszkodzenie genu w tym miejscu
jest najczestszg przyczyng zachorowania na mukowiscydoze.
Uwaza sie, ze mutacja DF508 odpowiedzialna jest ze ciezki
przebieg choroby. W naszym kraju, czestos¢ wystepowania tej
mutacji oszacowano na 56%. Poniewaz mutacja powodujgca
mukowiscydoze moze wystgpi¢ w dowolnym miejscu genu CFTR,
trudne jest wykrycie kazdej mutacji bez sekwencjonowania,
dlatego tez uznaje sie, ze tgcznie w testach diagnostycznych
wykrywalno$¢ wszystkich badanych mutacji nie przekracza 70%.
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5. Na czym polega leczenie mukowiscydozy?

Mukowiscydoza spowodowana jest ,btedem genetycznym”,
ktorego poki co medycyna nie potrafi naprawic. Jest obecnie
chorobg nieuleczalng i nie da sie z niej wyrosng¢, natomiast
mozna z nig zy¢ i coraz lepiej funkcjonowaé. W Unii Europejskiej,
dzieki wczesnej diagnostyce i skutecznej terapii pacjenci zyja
nawet 50 i wiecej lat. Obecnie uwaza sie, ze wiekszos¢ chorych
na mukowiscydoze ma szanse dozycia do wieku dorostego

i dluzszego zycia. O dtugosci i jakosci zycia decydujg przede
wszystkim, wczesne rozpoznanie oraz wczesne rozpoczecie
prawidlowego i systematycznie prowadzonego leczenia.

Niemal wszyscy chorzy wymagajg réwniez stosowania lekéw
uptynniajgcych wydzieline oskrzelowg. Jezeli u chorego stwierdzi
sie niewydolnoS¢ wewnatrzwydzielniczg trzustki (dotyczy to

80% chorych), musi on przez cate zycie przyjmowac preparaty
enzymatyczne trzustki i witaminy (A, D, E i K), po to by
prawidtowo trawic i wchianiac ttuszcze i biatka. Ponadto chorzy
codziennie powinni by¢ poddawani zabiegom fizjoterapeutycznym

(drenaze), najlepiej potgczonych z inhalacjami. W przypadku
wystgpienia infekcji uktadu oddechowego konieczna jest
dodatkowa antybiotykoterapia.

Leczenie chorych na CF jest leczeniem kompleksowym, obejmuje
zarowno farmakoterapie (antybiotykoterapia, leki rozszerzajgce
oskrzela, mukolityki, leki przeciwzapalne, tlenoterapia, preparaty
enzymatyczne trzustki), fizjoterapie, leczenie dietetyczne i opieke
psychologiczng nad catg rodzing

6. Gdzie szuka¢ informacji

/

wiecej informacji o badaniu w kierunku
k mukowiscydozy jest dostepnych na stronie
internetowej www.poradagenetyka.pl

na bezptatnej infolinii 800 007 771
pod numerem (32) 445 34 26

pod adresem e-mail info@badaniaprenatalne.pl




