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IZVLECEK

Cisti¢na fibroza je kroni¢na avtosomno recesivno dedna bolezen, ki prizadene Stevilne organe. Navadno jo
odkrijemo v otrostvu, blage oblike bolezni pa lahko v drzavah brez presejalnega testiranja diagnosticiramo
Sele v mladostniski ali celo odrasli dobi. Klini¢na slika bolezni se pri bolnikih navadno razlikuje glede na vr-
sto mutacije, ki je vzrok bolezni. Razlike v obolevnosti in prezivetju bolnikov s cisti¢no fibrozo so povezane
tudi z na¢inom obravnave od odkritja bolezni napre;.

Zbiranje podatkov o bolnikih z redkimi kroni¢nimi boleznimi je pomembno, saj imamo tako pregled nad vode-
njem bolnikov. Zbrani podatki omogocajo, da primerjamo njihovo zdravljenje, izboljSujemo ucinkovitost dia-
gnosticiranja bolezni in opozarjamo na mozne izbolj$ave pri obravnavi. Zbiranje dobro opredeljenih podatkov
na ravni drzave nudi moznost sodelovanja in primerjave podatkov s centri na mednarodni ravni, kar prispeva
k oblikovanju smernic za obravnavo in zdravljenje bolezni ter nacrtovanje multicentri¢nih klini¢nih raziskav.
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V prispevku predstavljamo podatke o bolnikih, ki jih vodimo v Centru za cisti¢no fibrozo na Pediatri¢ni kli-
niki v Ljubljani. V tem centru vodimo vse otroke s cisti¢no fibrozo v Sloveniji.
Kljuéne besede: cisti¢na fibroza, otroci, genetika, plju¢na funkcija, prehranjenost.

ABSTRACT

Cystic fibrosis is a chronic autosomal recessive hereditary disease that affects many organs. It is usually diag-
nosed in childhood, but milder forms of the disease can remain undiagnosed into adolescence, or sometimes
even into adulthood, in countries without neonatal screening. Signs and symptoms of the disease usually
differ according to the mutation causing cystic fibrosis. However, the difference in morbidity and mortality
between patients is closely correlated with early diagnosis and management regimes.

Data collection from patients with rare chronic diseases helps us to better understand the course and progres-
sion of the disease and to improve diagnostic procedures and patient management. Collection of uniform data
in centres at the national level enables comparison of this data at the international level, which is important
for forming guidelines for disease management and designing ef clinical studies.

Patient data from the Centre for Children with Cystic Fibrosis at the University Children’s Hospital in Lju-

bljana are presented. All Slovene children with this disease are managed in this Centre.
Key words: cystic fibrosis, children, genetics, lung function, nutritional status.

CISTICNA FIBROZA

Cisti¢na fibroza (CF) ali mukoviscidoza, kot so jo
imenovali v preteklosti, je najpogostejSa kroni¢na
dedna bolezen pri belcih. Pojavnost bolezni je v raz-
licnih delih sveta razlicna. Bolezen je s pojavnostjo
priblizno 1:3.500 zivorojenih otrok najpogostejsa v
osrednjem in vzhodnem delu Evrope. Najvisja opi-
sana pojavnost je na Irskem 1:1.800, medtem ko na
Finskem znasa le 1:20.000 (1). Na osnovi podatkov
o otrocih, ki jih vodimo v Centru za CF na Pedia-
tricni kliniki v Ljubljani, smo izracunali pojavnost v
Sloveniji, ki znasa 1:4.500 zivorojenih otrok.

Bolezen se deduje avtosomno recesivno. To po-
meni, da se s starSev, ki so prenaSalci okvarjenega
gena, prenaSa na otroka, pri katerem se bolezen iz-
razi. Verjetnost, da bo otrok starsev, ki so prenasalci
okvarjenega gena, zbolel za CF, je 25 % (2).

Gen za CF je umescen na dolgem kraku kromosoma
7. Danes poznamo ze skoraj 2000 sprememb v genu
CFTR, vendar ne vemo, ali vsi dejansko povzroc¢ajo
bolezen. Mutacija, tradicionalno imenovana delF508

(p-Phe508del), je najpogostejsa mutacija, ki povzroca
bolezen. Ce je prisotna na obeh alelih, torej v homozi-
gotni obliki, je navadno povezana z znacilno klini¢no
sliko. Takrat so prizadeta dihala, prebavila, trebusna
slinavka, zleze znojnice, rodila in nos (3, 4). Opisana
mutacija je najpogostejsa tudi pri nasih bolnikih.

V Sloveniji CF odkrivamo Sele ob pojavu simpto-
mov in znakov, zna€ilnih za bolezen. Pri otrocih se
obicajno najprej pojavijo tezave s prebavili. Za no-
vorojenc¢kovo obdobje je znacilen mekonijski ileus.
Pri posameznih dojenckih odkrijemo bolezen zara-
di hiponatremi¢ne dehidracije ob driski ali v vrocih
poletnih mesecih. Otroci navadno slabo pridobivajo
telesno tezo, odvajajo lahko mastno blato, imajo na-
pihnjen trebuscek ali bole€ine v trebuhu. Pri nekate-
rih se teZzave pojavijo kasneje. Tedaj so v ospredju
pljuéni simptomi. Otroci so¢no kasljajo in ob tem
izkasljujejo rumeno ali zeleno sluz ter prebolevajo
okuzbe spodnjih dihal, kot je pljuc¢nica. Lahko imajo
tudi tezave, podobne astmi. Pri starejsih otrocih so
prvi znak bolezni lahko nosni polipi. Redko bolezen
odkrijemo Sele v odraslosti zaradi neplodnosti pri
moskih in zmanjSane plodnosti pri zenskah (4, 5).
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ZBIRANJE PODATKOV BOLNIKOV Z
REDKIMI KRONICNIMI BOLEZNIMI

Zbiranje epidemioloskih in klini¢nih podatkov bol-
nikov z redkimi kroni¢nimi boleznimi je pomembno
pri ocenjevanju obravnave bolnikov in primerjanju
s podatki podobnih centrov v razvitih drzavah, kar
vodi v izbolj$anje obravnave in zdravljenja teh bol-
nikov (6).

Podatki so hkrati tudi osnova za oblikovanje medna-
rodnih smernic in nadaljnje klini¢ne raziskave (6).

Na Pediatricni kliniki v Ljubljani je z zbiranjem
podatkov o bolnikih s CF leta 1985 pricel prof. dr.
Milan Strukelj. Pod vodstvom mag. Andreje Borinc
Beden smo se leta 2006 pridruzili Evropskemu re-
gistru bolnikov s CF (angl. ECFS Patient Registry).
Zbiranje podatkov po predhodni privolitvi starSev
ali skrbnikov poteka v skladu s protokoli Medna-
rodnega strokovnega zdruzenja. Anonimne, z dode-
ljenimi kodami oznacene podatke, zbiramo ob am-
bulantnih pregledih in rednih letnih pregledih nasih
bolnikov, zdruzene v letno porocilo, ki je oznaceno
s kodo centra, pa enkrat na leto posljemo v evropski
register.

OSNOVNI DEMOGRAFSKI| PODATKI
OTROK S CISTICNO FIBROZO V
SLOVENIJI

V Sloveniji zdravimo in vodimo otroke s CF na Pe-
diatri¢ni kliniki v Ljubljani v Centru za CF, ki deluje
pod okriljem Sluzbe za pljuc¢ne bolezni. Obravnava
bolnikov poteka multidisciplinarno, saj posamezne-
ga bolnika ob pediatru pulmologu vodita tudi pedi-
ater gastroenterolog in pediater endokrinolog. Vsi
tesno sodelujemo z medicinskimi sestrami, ki so
dodatno usposobljene za delo z bolniki s CF, s fizio-
terapevti, dietetiki, psihologom in z laboratorijskimi
delavci na Pediatri¢ni kliniki ter z zdravnikom mi-
krobiologom na Institutu za mikrobiologijo in imu-
nologijo Medicinske fakultete Univerze v Ljubljani.

Trenutno v naSem Centru vodimo 70 otrok s CF, 36
(51,4 %) deklic in 34 (48,6 %) deckov.

Ob pregledu podatkov je bila mediana starosti otrok,
ki jih vodimo v nasem centru, 10,97 let. Najmlajsi
bolnik je bil star 10 mesecev, najstarejsi pa 22,3 leta.

Ker otroke s CF obravnavamo v sklopu Pediatri¢ne
klinike, velja, da pri nas vodimo otroke od postavi-
tve diagnoze pa do dopolnjenega 18. leta starosti.

Predaja bolnikov v oskrbo zdravnikov internistov
—t. i. prehod mladostnice oz. mladostnika iz pedia-
tricnega centra za CF v center za CF za odrasle — je
pri bolnikih s kroni¢nimi boleznimi obicajno dolgo-
trajen in se lahko zakljuci Sele, ko je bolnik star ze
vec kot 19 let (7). Tako je tudi z naSimi bolniki.

Bolezen navadno odkrijemo ze v obdobju dojencka
ali majhnega otroka. Otroke obravnavamo po med-
narodno uveljavljenih smernicah, kar pomeni, da
prihajajo na ambulantni pregled vsaj na 3 mesece,
¢e imajo tezave, tudi v vimesnem obdobju. Sicer pri-
hajajo na vsakoletni redni letni pregled.

Starost ob diagnosticiranju

V Sloveniji ze dolgo redno izvajamo presejalno te-
stiranje novorojenc¢kov za fenilketonurijo in priroje-
no hipotirozo. CF zaenkrat $e ni v rednem programu
za presejalno testiranje novorojenckov.

Ker presejalnega testiranja za CF v Sloveniji Se
nismo uvedli, bolezen navadno odkrijemo po po-
stavljenem klinicnem sumu. Mediana starosti, pri
kateri pri nasih otrocih postavimo diagnozo CF, je
6 mesecev. Najmlajse otroke odkrijemo ze v prvih
dneh zivljenja, navadno zaradi mekonijskega ileusa.
Najkasneje, pri 16. letu starosti, smo bolezen odkrili
pri deklici z redko mutacijo, ki navadno povzroca
blago obliko bolezni.

Ce pri otroku posumimo na CF, analiziramo kon-
centracijo kloridnih ionov v znoju, pridobljenem s
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tehniko pilokarpinske iontoforeze (t. i. znojni test).
Znojni test je diagnosti¢na preiskava, s katero pri
otroku po to¢no dolo¢enem protokolu na podlaktu
(oz. na hrbtu pri dojencku) spodbudimo izlo¢anje
Znoja, nato znoj zbiramo in v njem dolo¢imo kolici-
no kloridov (8).

Ce je ob majhnem klini¢nem sumu izvid preiskave
negativen, otrok najverjetneje nima CF. Ob mejnih
ali poviSanih vrednostih kloridov v znoju znojni test
ponovimo. Ob enakem izvidu ponovne preiskave
diagnosticiranje nadaljujemo z molekularnogenet-
skimi preiskavami (8).

GENETIKA

Leta 1985 so potrdili, da je gen za CF umesc¢en na
kromosomu 7 (9, 10). Leta 1989 so gen na kro-
mosomu 7 tudi dokonéno opredelili (9, 10). Gen
CFTR (angl. Cystic Fibrosis Transmembrane Con-
ductance Regulator) — regulator transmembranske
prevodnosti pri cisti¢ni fibrozi — kodira kloridni
kanalcek, ki se nahaja na apikalni membrani epi-
telnih celic (2, 3, 11). Odkrili so tudi najpogoste;j-
$o vzro¢no mutacijo p.Phe508del, ki jo poznamo
tudi kot mutacijo AF508. Pri tej mutaciji pride do
delecije treh nukleotidov, ki kodirajo aminokislino
fenilalanin na mestu 508. Delecija povzroci tvorbo
spremenjene beljakovine CFTR. Posledica so mo-
tnje v prenosu elektrolitov, predvsem klora, med
notranjostjo in zunanjostjo celice. Ta napaka se
izraza s klini¢no sliko CF. Opisana mutacija je v
populaciji najpogostejSa in je povezana z najtezjo
klini¢no sliko (2, 3, 11).

Tudi pri otrocih, ki jih vodimo v nasem centru, je mu-
tacija p.Phe508del najpogostejSa. Prisotna je pri 61
bolnikih, kar predstavlja 87 % vseh otrok. Mutacijo v
homozigotni obliki ugotavljamo pri 40 bolnikih (57,1
%), v heterozigotni obliki pa pri 21 bolnikih (30 %).
Skupaj je mutacija p.Phe508del prisotna pri 72,1 %
vseh alelov bolnikov s CF. Pri otrocih, ki jih vodimo
v naSem centru, smo opredelili $e 18 drugih mutacij,
ki pa se pojavljajo samo pri posameznih bolnikih.

Ker je mutacija p.Phe508del tudi v Sloveniji najpo-
gostejsa, jo po dveh pozitivnih ali mejno pozitivnih
izvidih znojnega testa z molekularnodiagnosti¢nimi
metodami najprej is¢emo v izolirani DNK. Ce tako
ne opredelimo nobene mutacije ali le eno, sledi do-
locanje 50 mutacij, ki so najpogosteje prisotne pri
evropskih bolnikih s CF, z reagen¢nim setom Eluci-
gene CF-EU2v1 (GenProbe) z metodo ARMS (ang].
Amplification Refractory Mutation System). Ce tudi
s to preiskavo ne potrdimo klini¢nega suma, sledi
sekvencioniranje celotne kodirajoce regije gena
CFTR. Vse s komercialnim reagencnim setom opre-
deljene mutacije s sekvencioniranjem tudi dokonc-
no potrdimo.

KLINICNO STANJE PO ORGANSKIH
SISTEMIH

Prehranjenost

Prehranjenost otroka ocenjujemo z indeksom tele-
sne mase (ITM) in je najboljsi kazalnik otrokovega
stanja. Pri otrocih in mladostnikih s CF je cilj ITM
pri 50. percentilu ali ¢im blizje njemu (12). Doka-
zano je, da je primerna prehranjenost neodvisen
dejavnik ohranjanja pljucne funkcije in vpliva na
daljse prezivetje (13). Kljub stalnemu ozavescanju
in svetovanju starSem glede prehrane, dodajanja vi-
sokokalori¢nih prehranskih dopolnil in zdravljenja z
nadomestnimi encimi trebusne slinavke, je mediana
ITM, izrazena v percentilih za starost in spol, samo
38. Najnizja vrednost ITM je 11,2 kg/m? kar je 0.
percentil, najvisja pa 27,4 kg/m? kar je 98. percentil
za starost in spol.

Pomemben dejavnik ustrezne prehranjenosti je pre-
sejanje. V avstralskem centru za CF so po uvedbi
presejanja dokazali izboljSanje prehranjenosti, pre-
zivetja in pljucne funkcije (14). Z zgodnjim zdra-
vljenjem, Se preden se razvijejo znacilni znaki bole-
zni, pomembno izboljsamo kasnejsi potek bolezni.
Presejanje vpliva tudi na podatke posameznega cen-
tra, saj je v skupini bolnikov, ki so bili diagnostici-
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rani Se v obdobju brez simptomov, manj odstopan;j
vrednosti posameznih kazalnikov od povprecja.

V naSem centru se zavedamo pomena ¢im boljse
prehranjenosti bolnikov s CF. Zato smo v zadnjih le-
tih uvedli razliéne dodatne ukrepe (poleg optimiza-
cije standardnega zdravljenja z encimi trebusne sli-
navke in prehranske obravnave), kot sta psiholoska
obravnava po nacelih motivacijskega intervjuja in
eksperimentalno zdravljenje s spodbujevalcem teka
megesterolom. Ce ti ukrepi ne zadostujejo, svetuje-
mo vstavitev gastrostome za dohranjevanje.

Plju¢na funkcija

Ceprav CF obi¢ajno prizadene veé organskih sis-
temov, je za potek bolezni najpomembnejSe stanje
dihal. Zato tudi v nasem centru upostevamo med-
narodne smernice za obravnavo bolnikov s CF (15).
Za vzdrzevanje dobrega stanja dihal so pomembni
redna vsakodnevna respiratorna fizioterapija, vsa-
kodnevno inhaliranje hipertoni¢ne raztopine natri-
jevega klorida za izboljsanje izkasljevanja sluzi in
uporaba pripomockov za izboljSanje respiratorne fi-
zioterapije, kot sta valvula PEEP in fluter. Ob vsem
tem pa sta zelo pomembna aktivno iskanje okuzb
dihal ter hitro, odlo¢no in usmerjeno antibioti¢no
zdravljenje (15, 16).

Stanje dihal lahko objektivno opredelimo z mer-
jenjem pljucne funkcije — spirometrijo. Tehni¢no
ustrezno in ponovljivo spirometrijo lahko izvede
vecina otrok po petem letu starosti. V nasem respi-
ratornem laboratoriju lahko merimo pljuc¢no funkci-
jo tudi pri manjsih otrocih, vendar ta praviloma ni
smiselna, saj je kot napovedni dejavnik stanja pljuc¢
pomembna predvsem vrednost forsiranega izdiha-
nega volumna v prvi sekundi (FEV1), ki ga na ta
nacin ne moremo izmeriti (17).

Pri otrocih, ki jih vodimo v nasem centru, je media-
na vrednosti FEV1 1,97 litra oz. 86,5 % predvidene
vrednosti za spol in vi§ino. NajniZja vrednost je 0,48
litra 0z. 24 % in najvi§ja 4,36 oz. 124 % predvidene

vrednosti. Vrednosti FEV1 pod 30 % so zelo zaskr-
bljujoce in pomemben dejavnik pri odloc¢anju o pre-
saditvi plju¢. Presaditev pljuc je bila sicer do zdaj
potrebna le pri eni bolnici, ki jo vodimo v nasem
centru, in sicer ze drugic.

Prizadetost jeter, povezana s cisti¢no fibrozo

CF prizadene jetra pri priblizno eni tretjini bolnikov
(18). V zacetku je najpogosteje spremenjena struk-
tura jeter: jetra so ve¢ja in mascobno spremenjena.
Napredovanje jetrne bolezni zaradi zapore zol¢nih
izvodil in napredujoce periportalne fibroze vodi v
zaris¢no biliarno cirozo. Pri manjsini bolnikov lahko
sledijo multilobulna fibroza, portalna hipertenzija in
jetrna odpoved. V kon¢ni fazi je potrebna presadi-
tev jeter. Trenutno imamo za preprecevanje bolezni
jeter na voljo le ursodeoksiholno kislino, upamo pa,
da bodo kmalu na voljo tudi nova zdravila (19).

Pri otrocih s CF, ki jih vodimo v nasem centru, ima
prizadeta jetra 16 otrok (23 % vseh otrok s CF).
Mediana starosti je 13,25 leta. 12 otrok (75 %) je
homozogitov za mutacijo p.Phe508del. 12 otrok (17
%) ima strukturno ali mas¢obno spremenjena jetra,
Stirje otroci (6 %) pa jetrno cirozo. V zadnjem letu
nih¢e ni potreboval presaditve jeter.

S cisti¢no fibrozo povezana sladkorna bolezen in
kostna gostota

Ker se je oskrba in zdravljenje bolnikov s CF v za-
dnjih desetletjih izrazito izboljsala, se je podaljsala
tudi zivljenjska doba. Za bolnike, ki so v preteklosti
umirali ze v prvih letih zivljenja, danes pric¢akuje-
mo, da bodo preziveli v odraslost (4, 20).

Z visjo starostjo pa se spreminja tudi potek bolezni.
Starej$i bolniki imajo navadno okvarjene tudi druge
organske sisteme; ugotavljamo zlasti s CF povezano
sladkorno bolezen in zmanj$ano kostno gostoto (21,
22).
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Presnovo krvnega sladkorja lahko opredelimo z
obremenitvenim testiranjem z glukozo (oralni glu-
koznotoleran¢ni test, OGTT). Ker se motnje pre-
snove krvnega sladkorja navadno pojavijo Sele pri
mladostnikih, jih po dogovoru opravljamo enkrat
na leto pri vseh otrocih, starej$ih od 10 let. Sedem
otrok, ki jih vodimo v naSem centru, ima s CF pove-
zano sladkorno bolezen, izmed njih 6 deklic in 1 de-
¢ek. Mediana starosti ob postavitvi diagnoze je bila
14,3 leta, ob pregledu podatkov pa je bila mediana
starost 16,9 leta. Moteno toleranco za glukozo smo
ugotovili pri 10 otrocih, 7 deklicah in 3 deckih, pri
21 otrocih z opravljenim OGTT pa motnje v presno-
vi glukoze nismo prepoznali.

Zmanjsano kostno gostoto navadno ugotavljamo po
puberteti oz. zakljuceni rasti (22). Po dogovoru iz-
merimo kostno gostoto z DXA enkrat letno pri otro-
cih, starejSih od 10 let. Pri bolj ogrozenih otrocih,
predvsem tistih z izrazito nizko telesno tezo, lahko
meritev opravimo tudi prej.

V nasem centru smo ugotovili v podro¢je osteo-
penije zmanjSano kostno gostoto pri 12 otrocih, 9
deklicah in 3 deckih. Mediana starosti je 15,3 leta.
Osteoporozo, torej mo¢no zmanj$ano kostno gosto-
to, smo ugotovili pri 7 otrocih, 5 deklicah in 2 dec-
kih z mediano starosti 16 let.

IZOLATI IZ ODVZETIH KUZNIN
DIHAL OTROK, VODENIH V NASEM
CENTRU

Pri bolnikih s CF v kuzninah dihal navadno osa-
mimo bakterije. Za bolezen znacilna je okuzba z
bakterijo Pseudomonas aeruginosa, navadno pa
osamimo tudi bakterijske vrste Staphylococcus
aureus, Stenotrophomonas maltophilia, Serratia
marcescens, vrste iz kompleksa Burkholderia ce-
pacia in druge. Pogosto ugotavljamo tudi glivi¢ne
okuzbe, poslabsanje klinicnega stanja pa je lahko
povezano z alergijsko bronhopulmonalno aspergi-
lozo (15, 23).

Bakterije skusamo osamiti iz kuznin dihal, ki jih od-
vzamemo ob rednih pregledih in poslabsanjih. Pri
vecjih bolnikih, ki izkasljujejo, je zlati standard za
odvzem kuznine izmecek. Pri otrocih, ki obi¢ajno ne
izkasljujejo, je odvzem ustreznega izmecka skoraj
nemogo¢. Zato pri njih odvzamemo globoki aspirat
zrela. Ob dolgotrajnej$em poslabsanju ali tezavah, ki
zahtevajo bronhoskopijo, poskusamo osamiti bakte-
rije iz vzorca po bronhoalveolni lavazi (23).

Aktivno in zgodnje odkrivanje okuzb dihal je pri
bolnikih s CF izredno pomembno. Dihala bolnikov
s CF so namre¢ idealno okolje za razrast razlicnih
bakterij, kar ob prepoznem zdravljenju lahko vodi v
kroni¢no okuzbo. Kroni¢na okuzba dihal, predvsem
z nekaterimi od zgoraj nastetih bakterij, pomembno
vpliva na stanje dihal, plju¢no funkcijo in posredno
povecuje obolevnost bolnikov in dolgoro¢no skraj-
Suje njihovo zivljenjsko dobo (15, 23).

Po pregledu vseh izolatov bolnikov iz naSega centra
v letu 2013 ugotavljamo, da smo pri 61 otrocih (87,1
%) osamili S. aureus, pri enem izmed njih (1,4 %)
na meticilin odporni zlati stafilokok (angl. methicil-
lin-resistant staphylococcus aureus, MRSA).

V obdobju enega leta smo povzroditelja P. aerugi-
nosa osamili pri 31 otrocih (44 %), izmed njih smo
pri 9 otrocih (12,8 %) potrdili okuzbo s sluznim ti-
pom bakterije, ki praviloma pomeni kroni¢no ire-
verzibilno okuZzbo.

ZAKLJUCKI

V prispevku smo predstavili trenutno stanje obrav-
nave otrok s cisti¢no fibrozo (CF) v Sloveniji. Smer-
nice za obravnavo bolnikov s CF v Sloveniji so bile
objavljene ze v drugih prispevkih (24, 25). Evrop-
ska zveza za CF pripravlja nove smernice za obrav-
navo bolnikov s CF, ki bodo predvidoma objavljene
v leto$njem letu.

V Sloveniji ima genetsko potrjeno bolezen, imeno-
vano cisti¢na fibroza, 70 otrok. Bolezen odkrijemo
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glede na klini¢no sliko zgodaj, v povprecju do 6.
meseca starosti. Zgodnja prepoznava bolezni omo-
goca takojsnjo obravnavo in ¢im prejs$nje zdravlje-
nje, kar pripomore k izboljsanju bolezenskega sta-

.....

V prispevku predstavljamo trenutne podatke otrok,
ki jih vodimo v Centru za CF Pediatri¢ne klinike
v Ljubljani. Vse znane otroke s CF pregledamo
vsaj enkrat na leto. Vodenje otrok s CF z nasim
sodobnim multidisciplinarnim pristopom je glede
na primerjavo z evropskimi podatki zelo dobro.
Nekoliko pomanjkljiva je le dostopnost do mo-
dernih elektrofizioloskih preiskav, kot sta merje-
nje nosnega potenciala in merjenje prevodnosti v
bioptih rektalne sluznice. Vendar pa je smiselnost
uvajanja taksnih preiskav v centru, kjer je Stevi-
lo genetsko neopredeljenih bolnikov tako majhno,
moc¢no vprasljiva.

Zbiranje podatkov o bolnikih z redkimi bolezni-
mi je vsekakor izjemno pomembno, saj omogoca
primerjavo stanja bolnikov in njihove obravnave
med drzavami. Podatke o nasih bolnikih vsakole-
tno poSiljamo v Evropski register bolnikov s CF,
ki pripravlja podrobna letna porocila. Zadnje letno
porocilo je bilo zaradi tezav pri vzpostavitvi so-
dobnejsega in bolj zanesljivega sistema zbiranja
podatkov objavljeno leta 2013, vkljucevalo pa je
podatke iz leta 2010.

Ker so podatki, predstavljeni v nasem ¢lanku, iz
leta 2013, aktualna primerjava podatkov naSih
bolnikov z drugimi drzavami trenutno ni mogo-
¢a. Upamo, da bodo porocila o stanju v obdobju
2011-2013 objavljena ze do konca letosnjega leta.

Relativno majhno Stevilo bolnikov v Sloveni-
ji omogoca, da je skrb zanje individualizirana,
usmerjena in bolj intenzivna kot pri bolnikih, ki
jih vodijo v velikih centrih. Hkrati pa se zavedamo
prednosti, ki jih velikim centrom prinasajo izku-
$nje in dolgoletna tradicija. Zato smo veseli vsake
moznosti za sodelovanje z njimi, predvsem z de-
javnim vklju¢evanjem v razlicne delovne skupine

Evropske organizacije za bolnike s CF, kar omo-
goca nadaljnje izboljSevanje kakovosti obravnave
nasih bolnikov.
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