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IZVLEČEK

Cistična fibroza je kronična avtosomno recesivno dedna bolezen, ki prizadene številne organe. Navadno jo 
odkrijemo v otroštvu, blage oblike bolezni pa lahko v državah brez presejalnega testiranja diagnosticiramo 
šele v mladostniški ali celo odrasli dobi. Klinična slika bolezni se pri bolnikih navadno razlikuje glede na vr-
sto mutacije, ki je vzrok bolezni. Razlike v obolevnosti in preživetju bolnikov s cistično fibrozo so povezane 
tudi z načinom obravnave od odkritja bolezni naprej.
Zbiranje podatkov o bolnikih z redkimi kroničnimi boleznimi je pomembno, saj imamo tako pregled nad vode-
njem bolnikov. Zbrani podatki omogočajo, da primerjamo njihovo zdravljenje, izboljšujemo učinkovitost dia-
gnosticiranja bolezni in opozarjamo na možne izboljšave pri obravnavi. Zbiranje dobro opredeljenih podatkov 
na ravni države nudi možnost sodelovanja in primerjave podatkov s centri na mednarodni ravni, kar prispeva 
k oblikovanju smernic za obravnavo in zdravljenje bolezni ter načrtovanje multicentričnih kliničnih raziskav.
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V prispevku predstavljamo podatke o bolnikih, ki jih vodimo v Centru za cistično fibrozo na Pediatrični kli-
niki v Ljubljani. V tem centru vodimo vse otroke s cistično fibrozo v Sloveniji.
Ključne besede: cistična fibroza, otroci, genetika, pljučna 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 of 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.

CISTIČNA FIBROZA

Cistična fibroza (CF) ali mukoviscidoza, kot so jo 
imenovali v preteklosti, je najpogostejša kronična 
dedna bolezen pri belcih. Pojavnost bolezni je v raz-
ličnih delih sveta različna. Bolezen je s pojavnostjo 
približno 1:3.500 živorojenih otrok najpogostejša v 
osrednjem in vzhodnem delu Evrope. Najvišja opi-
sana pojavnost je na Irskem 1:1.800, medtem ko na 
Finskem znaša le 1:20.000 (1). Na osnovi podatkov 
o otrocih, ki jih vodimo v Centru za CF na Pedia-
trični kliniki v Ljubljani, smo izračunali pojavnost v 
Sloveniji, ki znaša 1:4.500 živorojenih otrok.

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

Gen za CF je umeščen na dolgem kraku kromosoma 
7. Danes poznamo že skoraj 2000 sprememb v genu 
CFTR, vendar ne vemo, ali vsi dejansko povzročajo 
bolezen. Mutacija, tradicionalno imenovana delF508 

(p.Phe508del), je najpogostejša mutacija, ki povzroča 
bolezen. Če je prisotna na obeh alelih, torej v homozi-
gotni obliki, je navadno povezana z značilno klinično 
sliko. Takrat so prizadeta dihala, prebavila, trebušna 
slinavka, žleze znojnice, rodila in nos (3, 4). Opisana 
mutacija je najpogostejša tudi pri naših bolnikih.

V Sloveniji CF odkrivamo šele ob pojavu simpto-
mov in znakov, značilnih za bolezen. Pri otrocih se 
običajno najprej pojavijo težave s prebavili. Za no-
vorojenčkovo obdobje je značilen mekonijski ileus. 
Pri posameznih dojenčkih odkrijemo bolezen zara-
di hiponatremične dehidracije ob driski ali v vročih 
poletnih mesecih. Otroci navadno slabo pridobivajo 
telesno težo, odvajajo lahko mastno blato, imajo na-
pihnjen trebušček ali bolečine v trebuhu. Pri nekate-
rih se težave pojavijo kasneje. Tedaj so v ospredju 
pljučni simptomi. Otroci sočno kašljajo in ob tem 
izkašljujejo rumeno ali zeleno sluz ter prebolevajo 
okužbe spodnjih dihal, kot je pljučnica. Lahko imajo 
tudi težave, podobne astmi. Pri starejših otrocih so 
prvi znak bolezni lahko nosni polipi. Redko bolezen 
odkrijemo šele v odraslosti zaradi neplodnosti pri 
moških in zmanjšane plodnosti pri ženskah (4, 5).
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ZBIRANJE PODATKOV BOLNIKOV Z 
REDKIMI KRONIČNIMI BOLEZNIMI

Zbiranje epidemioloških in kliničnih podatkov bol-
nikov z redkimi kroničnimi boleznimi je pomembno 
pri ocenjevanju obravnave bolnikov in primerjanju 
s podatki podobnih centrov v razvitih državah, kar 
vodi v izboljšanje obravnave in zdravljenja teh bol-
nikov (6).

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

Na Pediatrični kliniki v Ljubljani je z zbiranjem 
podatkov o bolnikih s CF leta 1985 pričel prof. dr. 
Milan Štrukelj. Pod vodstvom mag. Andreje Borinc 
Beden smo se leta 2006 pridružili Evropskemu re-
gistru bolnikov s CF (angl. ECFS Patient Registry). 
Zbiranje podatkov po predhodni privolitvi staršev 
ali skrbnikov poteka v skladu s protokoli Medna-
rodnega strokovnega združenja. Anonimne, z dode-
ljenimi kodami označene podatke, zbiramo ob am-
bulantnih pregledih in rednih letnih pregledih naših 
bolnikov, združene v letno poročilo, ki je označeno 
s kodo centra, pa enkrat na leto pošljemo v evropski 
register.

OSNOVNI DEMOGRAFSKI PODATKI 
OTROK S CISTIČNO FIBROZO V 
SLOVENIJI

V Sloveniji zdravimo in vodimo otroke s CF na Pe-
diatrični kliniki v Ljubljani v Centru za CF, ki deluje 
pod okriljem Službe za pljučne 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 Pediatrični kliniki ter z zdravnikom mi-
krobiologom na Inštitutu za mikrobiologijo in imu-
nologijo Medicinske fakultete Univerze v Ljubljani.

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

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

Ker otroke s CF obravnavamo v sklopu Pediatrične 
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-
tričnega centra za CF v center za CF za odrasle – je 
pri bolnikih s kroničnimi boleznimi običajno dolgo-
trajen in se lahko zaključi šele, ko je bolnik star že 
več kot 19 let (7). Tako je tudi z našimi bolniki. 

Bolezen navadno odkrijemo že v obdobju dojenčka 
ali majhnega otroka. Otroke obravnavamo po med-
narodno uveljavljenih smernicah, kar pomeni, da 
prihajajo na ambulantni pregled vsaj na 3 mesece, 
če imajo težave, tudi v vmesnem obdobju. Sicer pri-
hajajo na vsakoletni redni letni pregled.

Starost ob diagnosticiranju

V Sloveniji že dolgo redno izvajamo presejalno te-
stiranje novorojenčkov za fenilketonurijo in priroje-
no hipotirozo. CF zaenkrat še ni v rednem programu 
za presejalno testiranje novorojenčkov.

Ker presejalnega testiranja za CF v Sloveniji še 
nismo uvedli, bolezen navadno odkrijemo po po-
stavljenem kliničnem sumu. Mediana starosti, pri 
kateri pri naših otrocih postavimo diagnozo CF, je 
6 mesecev. Najmlajše otroke odkrijemo že v prvih 
dneh življenja, navadno zaradi mekonijskega ileusa. 
Najkasneje, pri 16. letu starosti, smo bolezen odkrili 
pri deklici z redko mutacijo, ki navadno povzroča 
blago obliko bolezni. 

Če 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 diagnostična preiskava, s katero pri 
otroku po točno določenem protokolu na podlaktu 
(oz. na hrbtu pri dojenčku) spodbudimo izločanje 
znoja, nato znoj zbiramo in v njem določimo količi-
no kloridov (8).

Če je ob majhnem kliničnem sumu izvid preiskave 
negativen, otrok najverjetneje nima CF. Ob mejnih 
ali povišanih 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 umeščen na 
kromosomu 7 (9, 10). Leta 1989 so gen na kro-
mosomu 7 tudi dokončno opredelili (9, 10). Gen 
CFTR (angl. Cystic Fibrosis Transmembrane Con-
ductance Regulator) - regulator transmembranske 
prevodnosti pri cistični fibrozi − kodira kloridni 
kanalček, ki se nahaja na apikalni membrani epi-
telnih celic (2, 3, 11). Odkrili so tudi najpogostej-
šo vzročno mutacijo p.Phe508del, ki jo poznamo 
tudi kot mutacijo DF508. Pri tej mutaciji pride do 
delecije treh nukleotidov, ki kodirajo aminokislino 
fenilalanin na mestu 508. Delecija povzroči tvorbo 
spremenjene beljakovine CFTR. Posledica so mo-
tnje v prenosu elektrolitov, predvsem klora, med 
notranjostjo in zunanjostjo celice. Ta napaka se 
izraža s klinično sliko CF. Opisana mutacija je v 
populaciji najpogostejša in je povezana z najtežjo 
klinično sliko (2, 3, 11).

Tudi pri otrocih, ki jih vodimo v našem centru, je mu-
tacija p.Phe508del najpogostejša. 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 našem centru, smo opredelili še 18 drugih mutacij, 
ki pa se pojavljajo samo pri posameznih bolnikih.

Ker je mutacija p.Phe508del tudi v Sloveniji najpo-
gostejša, jo po dveh pozitivnih ali mejno pozitivnih 
izvidih znojnega testa z molekularnodiagnostičnimi 
metodami najprej iščemo v izolirani DNK. Če tako 
ne opredelimo nobene mutacije ali le eno, sledi do-
ločanje 50 mutacij, ki so najpogosteje prisotne pri 
evropskih bolnikih s CF, z reagenčnim setom Eluci-
gene CF-EU2v1 (GenProbe) z metodo ARMS (angl. 
Amplification Refractory Mutation System). Če tudi 
s to preiskavo ne potrdimo kliničnega suma, sledi 
sekvencioniranje celotne kodirajoče regije gena 
CFTR. Vse s komercialnim reagenčnim setom opre-
deljene mutacije s sekvencioniranjem tudi dokonč-
no potrdimo. 

KLINIČNO STANJE PO ORGANSKIH 
SISTEMIH

Prehranjenost

Prehranjenost otroka ocenjujemo z indeksom tele-
sne mase (ITM) in je najboljši kazalnik otrokovega 
stanja. Pri otrocih in mladostnikih s CF je cilj ITM 
pri 50. percentilu ali čim bližje njemu (12). Doka-
zano je, da je primerna prehranjenost neodvisen 
dejavnik ohranjanja pljučne funkcije in vpliva na 
daljše preživetje (13). Kljub stalnemu ozaveščanju 
in svetovanju staršem glede prehrane, dodajanja vi-
sokokaloričnih prehranskih dopolnil in zdravljenja z 
nadomestnimi encimi trebušne slinavke, je mediana 
ITM, izražena v percentilih za starost in spol, samo 
38. Najnižja vrednost ITM je 11,2 kg/m2 kar je 0. 
percentil, najvišja pa 27,4 kg/m2 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 izboljšanje prehranjenosti, pre-
živetja in pljučne funkcije (14). Z zgodnjim zdra-
vljenjem, še preden se razvijejo značilni znaki bole-
zni, pomembno izboljšamo kasnejši potek bolezni. 
Presejanje vpliva tudi na podatke posameznega cen-
tra, saj je v skupini bolnikov, ki so bili diagnostici-
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rani še v obdobju brez simptomov, manj odstopanj 
vrednosti posameznih kazalnikov od povprečja.

V našem centru se zavedamo pomena čim boljše 
prehranjenosti bolnikov s CF. Zato smo v zadnjih le-
tih uvedli različne dodatne ukrepe (poleg optimiza-
cije standardnega zdravljenja z encimi trebušne sli-
navke in prehranske obravnave), kot sta psihološka 
obravnava po načelih motivacijskega intervjuja in 
eksperimentalno zdravljenje s spodbujevalcem teka 
megesterolom. Če ti ukrepi ne zadostujejo, svetuje-
mo vstavitev gastrostome za dohranjevanje.

Pljučna funkcija

Čeprav CF običajno prizadene več organskih sis-
temov, je za potek bolezni najpomembnejše stanje 
dihal. Zato tudi v našem centru upoštevamo med-
narodne smernice za obravnavo bolnikov s CF (15). 
Za vzdrževanje dobrega stanja dihal so pomembni 
redna vsakodnevna respiratorna fizioterapija, vsa-
kodnevno inhaliranje hipertonične raztopine natri-
jevega klorida za izboljšanje izkašljevanja sluzi in 
uporaba pripomočkov za izboljšanje respiratorne fi-
zioterapije, kot sta valvula PEEP in fluter. Ob vsem 
tem pa sta zelo pomembna aktivno iskanje okužb 
dihal ter hitro, odločno in usmerjeno antibiotično 
zdravljenje (15, 16).

Stanje dihal lahko objektivno opredelimo z mer-
jenjem pljučne funkcije - spirometrijo. Tehnično 
ustrezno in ponovljivo spirometrijo lahko izvede 
večina otrok po petem letu starosti. V našem respi-
ratornem laboratoriju lahko merimo pljučno funkci-
jo tudi pri manjših otrocih, vendar ta praviloma ni 
smiselna, saj je kot napovedni dejavnik stanja pljuč 
pomembna predvsem vrednost forsiranega izdiha-
nega volumna v prvi sekundi (FEV1), ki ga na ta 
način ne moremo izmeriti (17).

Pri otrocih, ki jih vodimo v našem centru, je media-
na vrednosti FEV1 1,97 litra oz. 86,5 % predvidene 
vrednosti za spol in višino. Najnižja vrednost je 0,48 
litra oz. 24 % in najvišja 4,36 oz. 124 % predvidene 

vrednosti. Vrednosti FEV1 pod 30 % so zelo zaskr-
bljujoče in pomemben dejavnik pri odločanju o pre-
saditvi pljuč. Presaditev pljuč je bila sicer do zdaj 
potrebna le pri eni bolnici, ki jo vodimo v našem 
centru, in sicer že drugič.

Prizadetost jeter, povezana s cistično fibrozo

CF prizadene jetra pri približno eni tretjini bolnikov 
(18). V začetku je najpogosteje spremenjena struk-
tura jeter: jetra so večja in maščobno spremenjena. 
Napredovanje jetrne bolezni zaradi zapore žolčnih 
izvodil in napredujoče periportalne fibroze vodi v 
žariščno biliarno cirozo. Pri manjšini bolnikov lahko 
sledijo multilobulna fibroza, portalna hipertenzija in 
jetrna odpoved. V končni fazi je potrebna presadi-
tev jeter. Trenutno imamo za preprečevanje 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 našem 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 maščobno spremenjena jetra, 
štirje otroci (6 %) pa jetrno cirozo. V zadnjem letu 
nihče ni potreboval presaditve jeter.

S cistično fibrozo povezana sladkorna bolezen in 
kostna gostota

Ker se je oskrba in zdravljenje bolnikov s CF v za-
dnjih desetletjih izrazito izboljšala, se je podaljšala 
tudi življenjska doba. Za bolnike, ki so v preteklosti 
umirali že v prvih letih življenja, danes pričakuje-
mo, da bodo preživeli v odraslost (4, 20).

Z višjo starostjo pa se spreminja tudi potek bolezni. 
Starejši bolniki imajo navadno okvarjene tudi druge 
organske sisteme; ugotavljamo zlasti s CF povezano 
sladkorno bolezen in zmanjšano kostno gostoto (21, 
22).
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Presnovo krvnega sladkorja lahko opredelimo z 
obremenitvenim testiranjem z glukozo (oralni glu-
koznotolerančni test, OGTT). Ker se motnje pre-
snove krvnega sladkorja navadno pojavijo šele pri 
mladostnikih, jih po dogovoru opravljamo enkrat 
na leto pri vseh otrocih, starejših od 10 let. Sedem 
otrok, ki jih vodimo v našem centru, ima s CF pove-
zano sladkorno bolezen, izmed njih 6 deklic in 1 de-
ček. 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 dečkih, pri 
21 otrocih z opravljenim OGTT pa motnje v presno-
vi glukoze nismo prepoznali.

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

V našem centru smo ugotovili v področje osteo-
penije zmanjšano kostno gostoto pri 12 otrocih, 9 
deklicah in 3 dečkih. Mediana starosti je 15,3 leta. 
Osteoporozo, torej močno zmanjšano kostno gosto-
to, smo ugotovili pri 7 otrocih, 5 deklicah in 2 deč-
kih z mediano starosti 16 let.

IZOLATI IZ ODVZETIH KUŽNIN 
DIHAL OTROK, VODENIH V NAŠEM 
CENTRU

Pri bolnikih s CF v kužninah dihal navadno osa-
mimo bakterije. Za bolezen značilna je okužba 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 glivične 
okužbe, poslabšanje kliničnega stanja pa je lahko 
povezano z alergijsko bronhopulmonalno aspergi-
lozo (15, 23).

Bakterije skušamo osamiti iz kužnin dihal, ki jih od-
vzamemo ob rednih pregledih in poslabšanjih. Pri 
večjih bolnikih, ki izkašljujejo, je zlati standard za 
odvzem kužnine izmeček. Pri otrocih, ki običajno ne 
izkašljujejo, je odvzem ustreznega izmečka skoraj 
nemogoč. Zato pri njih odvzamemo globoki aspirat 
žrela. Ob dolgotrajnejšem poslabšanju ali težavah, ki 
zahtevajo bronhoskopijo, poskušamo osamiti bakte-
rije iz vzorca po bronhoalveolni lavaži (23).

Aktivno in zgodnje odkrivanje okužb dihal je pri 
bolnikih s CF izredno pomembno. Dihala bolnikov 
s CF so namreč idealno okolje za razrast različnih 
bakterij, kar ob prepoznem zdravljenju lahko vodi v 
kronično okužbo. Kronična okužba dihal, predvsem 
z nekaterimi od zgoraj naštetih bakterij, pomembno 
vpliva na stanje dihal, pljučno funkcijo in posredno 
povečuje obolevnost bolnikov in dolgoročno skraj-
šuje njihovo življenjsko dobo (15, 23).

Po pregledu vseh izolatov bolnikov iz našega 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 povzročitelja P. aerugi-
nosa osamili pri 31 otrocih (44 %), izmed njih smo 
pri 9 otrocih (12,8 %) potrdili okužbo s sluznim ti-
pom bakterije, ki praviloma pomeni kronično ire-
verzibilno okužbo.

ZAKLJUČKI

V prispevku smo predstavili trenutno stanje obrav-
nave otrok s cistično fibrozo (CF) v Sloveniji. Smer-
nice za obravnavo bolnikov s CF v Sloveniji so bile 
objavljene že v drugih prispevkih (24, 25). Evrop-
ska zveza za CF pripravlja nove smernice za obrav-
navo bolnikov s CF, ki bodo predvidoma objavljene 
v letošnjem letu.

V Sloveniji ima genetsko potrjeno bolezen, imeno-
vano cistična fibroza, 70 otrok. Bolezen odkrijemo 
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glede na klinično sliko zgodaj, v povprečju do 6. 
meseca starosti. Zgodnja prepoznava bolezni omo-
goča takojšnjo obravnavo in čim prejšnje zdravlje-
nje, kar pripomore k izboljšanju bolezenskega sta-
nja, daljši življenjski dobi ter kakovosti življenja.

V prispevku predstavljamo trenutne podatke otrok, 
ki jih vodimo v Centru za CF Pediatrične klinike 
v Ljubljani. Vse znane otroke s CF pregledamo 
vsaj enkrat na leto. Vodenje otrok s CF z našim 
sodobnim multidisciplinarnim pristopom je glede 
na primerjavo z evropskimi podatki zelo dobro. 
Nekoliko pomanjkljiva je le dostopnost do mo-
dernih elektrofizioloških preiskav, kot sta merje-
nje nosnega potenciala in merjenje prevodnosti v 
bioptih rektalne sluznice. Vendar pa je smiselnost 
uvajanja takšnih preiskav v centru, kjer je števi-
lo genetsko neopredeljenih bolnikov tako majhno, 
močno vprašljiva.

Zbiranje podatkov o bolnikih z redkimi bolezni-
mi je vsekakor izjemno pomembno, saj omogoča 
primerjavo stanja bolnikov in njihove obravnave 
med državami. Podatke o naših bolnikih vsakole-
tno pošiljamo v Evropski register bolnikov s CF, 
ki pripravlja podrobna letna poročila. Zadnje letno 
poročilo je bilo zaradi težav pri vzpostavitvi so-
dobnejšega in bolj zanesljivega sistema zbiranja 
podatkov objavljeno leta 2013, vključevalo pa je 
podatke iz leta 2010.

Ker so podatki, predstavljeni v našem članku, iz 
leta 2013, aktualna primerjava podatkov naših 
bolnikov z drugimi državami trenutno ni mogo-
ča. Upamo, da bodo poročila o stanju v obdobju 
2011−2013 objavljena že do konca letošnjega leta.

Relativno majhno število bolnikov v Sloveni-
ji omogoča, 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 prinašajo izku-
šnje in dolgoletna tradicija. Zato smo veseli vsake 
možnosti za sodelovanje z njimi, predvsem z de-
javnim vključevanjem v različne delovne skupine 

Evropske organizacije za bolnike s CF, kar omo-
goča nadaljnje izboljševanje kakovosti obravnave 
naših bolnikov.
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