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1 UvOoD

Pod pojmom redke bolezni razumemo tiste, ki prizadenejo manj kot 5 ljudi na 10.000
prebivalcev. Stevilne redke bolezni so kompleksne, degenerativne ali kroniéno
izCrpavajoCe, nekatere pa ob ustrezni diagnostiki in zdravljenju pacientu dopuscajo
normalno zivljenje. Vplivajo na fizicno in duSevno stanje, vedenje in Custva ter
povzro¢ajo invalidnost. Vecina teh bolezni je genetskih, mednje pa spada tudi cisti¢na

fibroza (Sajko, 2012).

Cisti¢na fibroza (CF), poznana tudi kot mukoviscidoza, je poznana Ze nekaj ve¢ kot 60
let. ZaCetna znacilnost, ki je nato sledila v diagnostiko bolezni, je bila slana koza
obolelih (Mencinger in sod., 2006). Leta 1938 je Andersonova dokazala, da gre pri
tak$nih dojenckih za CF pankreasa. V 40. in 50. letih so ugotovili, da je bolezen
povezana z gosto, lepljivo sluzjo, ki zastaja v pljuénih mesickih in jih masi. Nato so leta
1983 dognali, da je osnova bolezni napaka v kloridnem kanalu, ki moti prehajanje
natrijevih in kloridnih ionov. Dve leti kasneje so ugotovili, da gre za napako, ki se
pojavi na 7. kromosomu. Leta 1989 so doloc¢ili CFTR gen (Cystic Fibrosis
Transmembrane Regulator), ki se prepise v beljakovino in ima nalogo ohranjati
teko¢ino na povrsini celic ter omogoca prehajanje natrijevega klorida (Ugovsek in sod,
2014).

Medicinske sestre so ¢lanice tima za CF, kot je definirano v European Cystic Fibrosis
Society Standards of Care. Odgovornosti medicinskih sester lahko razdelimo na vec
podrocij: zagovorni§tvo pacienta, zagotavljanje kakovostne in ucinkovite zdravstvene
nege, svetovanje in podpora pacientu in druzini, u¢enje ter skrb za lastno usposabljanje.
V obravnavi pacienta sodelujejo strokovnjaki razli¢nih strok. Naloga medicinskih sester
je, da urejamo komunikacijske poti med ¢lani tima in pacientom z druZino.
Usklajevanje delovanja omogoca vec¢jo organiziranost in boljSo izrabo ¢asa. Obravnava
pacientov poteka hospitalno ali ambulantno, pomembno je, da je tim za druzino
dostopen in dosegljiv. Glavna naloga medicinskih sester kot koordinatoric je povezava
vseh sodelujocih, kar omogoca dober pretok informacij in posledi¢no kakovostno

oskrbo (Ostir, 2014).
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2 NAMEN IN CILJI

Pri pregledovanju literature s podroc¢ja smernic obravnave CF nismo nikjer opazili
priporocil medicinskim sestram, kako naj izvajajo in prilagajajo zdravstveno nego glede
na potrebe pacientov s CF. Pogresali smo dokument, ki bi medicinskim sestram celovito
opisal biomedicinsko in zdravstveno negovalno problematiko CF in podal navodila za
izvajanje negovalnih ukrepov. Zato je namen diplomskega dela predstaviti znacilnosti
avtosomno-recesivnega dedovanja, diagnostiko, simptome in znake CF, ter zdravljenje
in prognozo bolezni. Posebej smo se usmerili na vlogo medicinske sestre pri obravnavi
pacienta in v sklopu sodelovanja v zdravstvenem timu. Predstavili smo tudi pojem
genetsko svetovanje, kljuéni element preprecevanja genetskih obolenj, opredelili smo

pozitivne in negativne ucinke le-tega.

Zato so cilji diplomske naloge:

S pregledom literature na kratko opisati CF, predstaviti klju¢ne probleme s
katerimi se soocajo pacienti s CF

- Predstaviti avtosomno recesivno dedovanje

- Opredeliti smernice zdravljenja CF in postopke spremljanja pacientov

- Opredeliti vlogo medicinske sestre pri delu s pacienti s CF in v strokovnem timu

za obravnavo pacinetov s cisti¢no fibrozo
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3 METODE DELA IN MATERIALI

Uporabljena je bila deskriptivna metoda dela. Pridobljena je bila strokovna in
znanstvena literatura s podrocja diagnostike in simptomatike CF ter avtosomno-
recesivnega dedovanja in genetskega svetovanja. Pregledali smo monografske in
serijske publikacije, najve¢ podatkov smo pridobili iz zbornikov in ¢lankov. Uporabljali
smo Cobiss in PubMed bazo podatkov. Tam smo pridobili naslove zbornikov in
strokovnih knjig. Iskali smo predvsem pojme cisti¢na fibroza, avtosomno-recesivno
dedovanje, genetika, ter medicinska sestra (v anglesCini cystic fibrosis, autosomal-
recesive inheriance, genetics, registered nurse). Pod pojmom cisti¢na fibroza smo v
Cobiss sistemu dobili 142 zadetkov. Pregledali smo tudi spletne strani internetnih revij.
Posluzevali smo se predvsem Zdravniskega vestnika in Obzornika zdravstvene nege.
Podatke smo pridobili tudi na spletni strani Drustva za cisti¢no fibrozo Slovenije, ter
Drustva pljucnih in alergijskih bolnikov Slovenije. Po pomo¢ smo se obrnili tudi na
Pediatri¢no kliniko v Ljubljano. Z naslovi ¢lankov in zbornikov sta nam pomagala dr.
Uros Krivec in glavna medicinska sestra oddelka za plju¢ne bolezni gospa Majda Ostir.
Literaturo smo iskali, pregledovali in urejali med februarjem in majem 2016.
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4 REZULTATI

4.1 Genetske bolezni

Pojem genetske nepravilnosti se nanaSa na nepravilnosti v genih ali kromosomih.
Poskodba genetskega materiala je lahko navzoca od spocetja, podedovana je od starSev
in gre za poSkodbo vseh celic organizma. Govorimo o dednih boleznih, ki nastopijo
nakljucno, torej v primerih, ko sta oba starSa prenaSalca okvarjenih alelov recesivnega
gena, oziroma Vv drugem primeru, nastopijo vedno kot posledica podedovanega
dominantno okvarjenega alela. Danes poznamo okoli $tiri tiso¢ genetskih bolezni,
nekatere so zelo redke, druge, med katere spada tudi CF, pa so pogostejse, pojavijo se
pri 1-3 % rojenih otrok. Ce k $tevilu obolelih pristejemo $e vse bolezni, pri katerih gre
za vpletenost kakr$nih koli poSkodb genetskega materiala, se Stevilo obolelih za
genetskimi boleznimi precej povea. Cloveske dedne bolezni so bile in so velik
zdravstveni in socialni problem, tako za posameznika in njegove svojce kot tudi javno
zdravstvo in celotno druzbo. Ocenjujejo, da genetske bolezni, in z njimi povezani
zdravstveni problemi, po svetu zasedajo kar trideset odstotkov razpoloZljivih zmoznosti
pediatricnih oddelkov. Zato je dejstvo, da je zgodnje odkrivanje genetskih bolezni
pomembno in je osnova preprecevanju in nadzorovanju, lajsanju ter v prihodnosti tudi

zdravljenju le-teh (Jezernik in sod., 2012, Komel, 2007, Skirton 2005).

Medicinska molekularna diagnostika je skupaj z genetskim svetovanjem zelo
pomembna veja medicine, saj je v veliko pomo¢ pri napovedovanju, nadzoru in
omejevanju genetskih bolezni, prav tako tudi pri razvoju strategij za njihovo
zdravljenje. Podrogje, ki je novo v sklopu sodobne medicine, je genotipiziranje oziroma
ugotavljanje nagnjenosti do kompleksnih bolezni. Zgradba dvojne vijacnice
deoksiribonukleinske kisline (v nadaljevanju DNA) je bila odkrita pred dobrimi
petdesetimi leti. Razlozili so njeno bioloSko funkcijo, ki je prenos genetske informacije
iz generacije v generacijo za vsako celico in kot organizem. Razvila se je veda
molekularna genetika, ki je pojasnila molekulske vzroke bolezni, zato se je pred
tridesetimi leti pojavil silovit napredek v medicinski diagnostiki. Biokemijske osnove so
ugotovili za nekaj sto bolezni. Zacetni proteinski oziroma encimski testi so bili Se
nezanesljivi in jih je bilo mogoce izvajati pri ze napredovali bolezni ter pri prenatalni

diagnostiki v pozni nosec¢nosti. Molekularna diagnostika pa je pomenila velik prelom
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pri preucevanju na osnovi DNA, saj je omogocila stoodstotno odkrivanje omenjenih
bolezni in zgodnje napovedovanje. Nadaljnji razvoj je potekal v razkrivanju temeljite
zgradbe ¢loveskega genoma. Kloniranje ovce Dolly je na primer na Siroko odprlo vrata
boljsemu razumevanju biologije celice in s tem povezanim raziskavam izvornih celic.
Ves napredek je prinesel tudi Stevilna eti¢na in druzbena vprasanja (Jezernik in sod.,
2012, Komel, 2007, Skirton, 2005).

Nekatere dedne bolezni povzroc¢ajo spremembe kromosomov, ki nastanejo kot posledica
napake v mejozi, torej pri nastajanju spolnih celic. Kromosomske nepravilnosti se v
celici odrazajo kot spremembe v $tevilu ali strukturi posameznih kromosomov. Do njih
prihaja spontano, gre za napake pri delitvi celic ali pa jih povzrocajo reaktivne kemijske
spojine ali ionizirajo¢a sevanja. Zajamejo lahko cele kromosome ali pa samo njihove

posamezne dele (Jezernik in sod., 2012).

Razlikujemo:
- Delecije — izgube veéjih odsekov DNA.
- Duplikacije — podvojitve ve¢jih odsekov.
- Inverzije — zamenjave smeri odseka DNA v kromosomu, pri tem ne pride do
izgube DNA.
- Translokacije — premestitve odseka DNA iz enega kromosoma v drugega ali iz

enega mesta na drugo mesto istega kromosoma (Komel, 2007).

Omenjene spremembe prizadenejo tudi gene, ki so v oziroma ob spremenjenih
kromosomskih odsekih:

- Na mestih prelomov lahko pride do prekinitve nukleotidnega zaporedja gena.

-V primeru inverzije ali translokacije se cela vrsta genov znajde v drugacnem
molekulskem okolju, zato se spremeni tudi uravnavanje njihovega izrazanja.

- Pri duplikacijah kromosomskih segmentov ali pri povecanju Stevila
kromosomov se poveca tudi Stevilo kopij genov, v tem primeru govorimo o t. i.
»povisani genski dozi«, kar privede do povecanih koncentracij njihovih
proteinov

-V primeru delecij oziroma zmanjSanju Stevila kromosomov se lahko izgubi cel

niz genov, kar v prizadeti celici pomeni zmanjsanje ali izostanek proteina. V
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veCini imajo kromosomske spremembe hude, lahko celo smrtne posledice za

celico ali organizem.

V primeru CF spremembe nastajajo na ravni genov kot genske mutacije. Pri deleciji in
inserciji prihaja do premika v zaporedju nukleotidov nazaj (delecija) ali naprej
(insercija). Zajamejo lahko ve¢ji predel gena, v tak$nih primerih so posledice ve¢inoma
hude. Posledica delecije in insercije je vzpostavitev zaporedja novih, druga¢nih
kodonov, zato bodo v nastalem proteinu aminokisline drugac¢ne kot so bile pred
poskodbo. Govorimo o premiku »bralnega okvirja«, katerega posledice so za protein
usodne, saj ga popolnoma spremenijo. Vseeno pa v genih ve¢inoma prihaja do tockastih
mutacij, te povzroajo ve¢ino genskih (dednih) bolezni. Ce v kodirajoéem predelu gena
pride do spremembe ene baze oziroma do nadomestitve obiCajne baze z drugo,
govorimo o substitucijski oziroma nadomeS¢ajoCi mutaciji, njena posledica je
sprememba v tripletu baz kodona, ki kodira eno aminokislino. Naj spomnimo, da so za
nastanek ene aminokisline potrebne tri baze, ki se s specificnimi vezmi povezejo v
kodon. Ob pojavu spremembe v aminokislini bo produkt, torej protein, zaradi
spremenjene genetske informacije v kodonu drugacen. Govorimo o »tihi mutaciji«, pri
kateri obstaja alternativa kodona, katerega prejsnji kodon je bil z mutacijo spremenjen

(Skirton, 2005).

Ce gre v omenjenem primeru za aminokislino, ki funkcionalno ni pomembnejsa, bo
ucinek mutacije zanemarljiv. Nasprotno pa bi mutacija neke funkcionalne aminokisline,
ki jo najdemo v aktivnem delu proteina, imela neprimerno ve¢ji uc¢inek, saj lahko pride
tudi do izgube aktivnosti proteina. Naslednja moznost mutacije je, da se baza iz nekega
kodonskega tripleta zamenja oziroma ustvari stop-kodon, kar pomeni, da bo na tem
mestu priSlo do prezgodnjega konca prevajanja genetske informacije v zaporedje

aminokislin ter bo nastali protein krajsi in funkcijsko slabsi.

CF spada med enogenske oziroma monogenske genetske bolezni, kar pomeni, da gre za
poskodbo enega samega gena. Na zalost gre pri CF za razlicne mutacije v kriticnem
genu. Do sedaj so nasli ze ve¢ kot tri tiso¢ razlicnih vrst mutacij v genu za protein
celicnega membranskega kanalCka za kloridne ione. Posledica teh mutacij je bolj ali
manj okvarjen kloridni kanal¢ek in s tem oviran oziroma nepravilen transport kloridnih

ionov v epitelijskih celicah plju¢ in prebavil. Odraza se v obliki gostega viskoznega
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izlo¢ka, ki masi izvodila omenjenih organov in predstavlja leglo stalno ponavljajoc¢ih se
okuzb, degenerativne spremembe pa na koncu povzrocijo odpoved organa. V odvisnosti
od vrste mutacije oziroma njenega polozaja v genu se sprememba odraza v vecji ali
manj$i okvari proteina, s tem pa tudi v lazji ali hujsi obliki in poteku bolezni (Jezernik

in sod., 2012, Komel, 2007).

ne prenasa klonda iz celic,
zato 56 tvori lepljiva sluz

Mutirane celice vrhnice
na zunanju srani celice
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Slika 1: Prehod kloridnih ionov skozi celice povrhnjice

Vir: http://www.drustvocf.com/cf.php

4.2  Pomen pojma redke bolezni

Redke bolezni so tiste, ki prizadenejo manj kot 5 ljudi na 10.000 prebivalcev (Krivec,
2014).

Spremljanje pacientov z redkimi boleznimi je pomembno z vidika obravnave in
spremljanja. Na Pediatri¢ni kliniki v Ljubljani, v sklopu obravnave pacientov z redkimi
boleznimi, vodijo register bolnikov s CF Ze od leta 1985. Od leta 2006 pa je ta evidenca
tudi del zbirke Evropskega registra bolnikov s CF. Sodelovali so tudi pri razvoju
spletnega orodja, ki omogoca letni vnos podatkov, poleg tega pa tudi direkten vnos
podatkov ob vsakem obisku in tako nazorno spremlja potek zdravljenja. To orodje je
celoten evropski register bolnikov in se imenuje European Cystic Fibrosis Society
Tracker (ECFS Tracker) (Krivec, 2014).
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4.3 Rdeca vrtnica kot simbol pacientov s cisti¢no fibrozo

Simbol izhaja iz leta 1965 iz zgodbe matere Weis. Imela je tri sinove s CF, zato je
delala kot prostovoljka za Fundacijo CF. Klicala je razne organizacije in iskala finan¢no
pomoc, ko jo je njen najmlajsi sin skrivoma poslusal. Ko se je po telefonu predstavila in
povedala, da dela za CF (Cystic Fibrosis), jo je sin razumel, da dela za 65 vrtnic (Sixty-
five Roses). Od takrat je vrtnica postala simbol bolnikov s CF. Cvet vrtnice je lep,
vendar je vrtnica polna trnov, tak$no kot je zivljenje s CF — lepo, vendar tezko (Grmek

Ugovsek in sod., 2009).

Slika 2: Simbol pacientov s cisti¢no fibrozo

Vir: http://bowral.ljhooker.com.au/community/65-roses-day-20161

4.4 Dedovanje cisti¢ne fibroze

Cloveski kariotip sestavlja 46 kromosomov, in sicer 22 parov avtosomnih kromosomov

in dva spolna kromosoma. Gen je definiran kot nukleotidno zaporedje, ki je potrebno za
sintezo proteina. Gen za CF se nahaja na 7. kromosomu, na 3. regiji dolge rocice v 1.
traku, kar oznac¢imo s 7931, dolg je 230.000 baznih parov. Genetske spremembe so tiste
dedne spremembe genetskega materiala, ki se zgodijo na nivoju enega gena. Nastanejo
lahko v somatskih celicah, s ¢imer se ne prenesejo na potomece, ali pa v spolnih celicah,
kjer se prenesejo na potomce. Vecina znanih prirojenih bolezni je posledica spremembe
v dolocenih genih, kar povzroa nastanek spremenjenega nefunkcionalnega
proteinskega produkta ali pa povzroci, da protein ne nastane, kar pa je vzrok za razvoj
klini¢ne slike. Tak$ne spremembe imenujemo mutacije. Avtosomno-recesivna obolenja

SO povezana z geni na avtosomnih kromosomih, za pojav teh obolenj je potrebna
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mutacija na obeh alelih gena (Trebusak Podkraj$ek, 2012). To pomeni, da oseba, Ki
zboli, podeduje dve spremenjeni kopiji enakega gena — eno od oceta, drugo od matere.
Ce pa oseba podeduje le eno spremenjeno kopijo gena in drugo normalno, bo ta oseba v
vecini primerov zdrava, a prenaSalka okvarjenega gena. Pojem prenaSalec pomeni, da
oseba obolenja nima, ima pa spremenjeno eno od dveh kopij doloCenega gena. Vsak
otrok starSev, ki so prenasalci spremenjene kopije enakega gena, ima 25 % moznosti, da
bo podedoval spremenjeni kopiji in da se bo obolenje pri njem izrazilo (Writzl, 2009).
Taksna obolenja prizadenejo druzinske ¢lane znotraj ene generacije in se ne pojavljajo v
vsaki generaciji druzine. Pogosta so v druzinah, kjer sta starSa v sorodu (Trebusak
Podkrajsek, 2012). Obstaja pa tudi 50% verjetnost, da otrok podeduje samo eno kopijo
spremenjenega gena starSev. V tem primeru bo otrok prenaSalec tako kot starsi.
Nazadnje obstaja 25% moznost, da bo otrok podedoval normalni kopiji genov. Tak
otrok bo zdrav, torej brez genetskega obolenja, prav tako pa ne bo prenasalec (Writzl,
2009).

CF je ena izmed pogostejSih monogenskih bolezni. To pomeni, da bolezen povezujejo z
mutacijo enega gena. Povzrofa jo mutacija v genu CFTR (Cystic Fibrosis
Transmembran Regulator), ki se nahaja na 7. kromosomu. Protein CFTR je transporter
ABC in prevaja kloridne ione preko membrane celic. Zgrajen je iz 1480 aminokislin in
je sestavljen iz dveh transmembranskih domen, dveh intracelularnihn ATP-vezavnih
domen in regulatorne domene. Izraza se na epitelijskih celicah dihal, prebavil, trebusne
slinavke, Zol¢nika, rodil, ledvic, Zlez slinavk, znojnic ter v nekaterih ne-epitelijskih
celicah. Mutacija povzro¢a motnjo v celicno membranskem transportu, ki je vzrok za
nastanek klini¢ne slike. Znanih je ve¢ kot 3000 mutacij, ki so zbrane v bazi mutacij
cisti¢ne fibroze (Cystic Fibrosis Mutation Database) (Trebusak Podkrajsek, 2012).
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Slika 3: Avtosomno-recesivno dedovanje

Vir: http://www.modrijan.si/slv/content/search/(offset)/7790?SearchText=

4.5 Simptomi cisti¢ne fibroze
45.1 Pljucna bolezen

Osnovno okvaro CF predstavlja motnja v celicah, ki pokrivajo zunanje in notranje
povrsine organov. V pljucih zato nastaja manj vode, sluznica je suha. Sluz je gostejSa in
tezko opravlja svojo vlogo, ki je odstranjevanje snovi iz dihal. Tako se ustvarjajo

ugodne razmere, kar izkoristijo bakterije in glivice, ki povzro¢ijo okuzbe dihal (Grmek

Ugovsek, 2010).

Pljuca so prizadeta zaradi kroni¢nega vnetja in kroni¢nih bakterijskih okuzb, kar vodi v
napredujoci upad pljucne funkcije. Najpogostejsi povzrocitelji, ki povzroc¢ajo kroni¢ne
okuzbe dihal so Stafiloccocus aureus, Haemophilus influenzae, Pseudomonas
auriginosa, Stenotrophomonas maltophilia in Burkholderia cepacia. Zdravljenje je
usmerjeno v preprecevanje in aktivno zdravljenje bakterijskih okuzb z antibiotiki,
zaviranje vnetja in izboljSanje mukociliarnega ocistka z inhalacijami mukolitikov in
respiratorno fizioterapijo. Kriticna in pogosto smrtna je kroni¢na okuzba spodnjih dihal
z bakterijo Pseudomonas aeruginosa. Ob prvi okuzbi so pacientova dihala obcutljiva na

antibioticno zdravljenje, vendar je pravocCasno in aktivno zdravljenje nujno zaradi
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hitrega upada plju¢ne funkcije. Pseudomonas aeruginosa je invaziven zaradi hitrega
prehoda iz nemukoidnega tipa v mukoidnega, ta tip pa preprecuje ucinkovito prehajanje
antibiotika. Izkoreninjenje te oblike bakterije je prakticno nemogoce, z antibiotiki
znizujemo le Stevilo kolonij. Povecana koli¢ina sputuma pri pacientih se ujema s

stopnjo vnetja v spodnjih dihalih (Borinc Beden, 2008).

45.2 Spremembe na trebusni slinavki

Pri pacientih s CF je v 85-90 % prizadet del trebusne slinavke z zunanjim izlo¢anjem.
Propad vecine funkcionalnega dela se kaze s steatorejo, ki je posledica pomanjkanja
lipaz. Pacienti odvajajo veliko smrdecega, mastnega blata. Izgubljati za¢nejo energijo,
hujsajo, posledi¢no lahko pride do hipoalbuminemije in oteklin (Brecelj, 2013). Pojavi
se lahko podhranjenost, ki mocno kvari kvaliteto zivljenja. Ob postavitvi diagnoze CF
se pacientom z dolo¢anjem elastaze in himotripsina v blatu dolo¢i, ali imajo okvarjeno
trebusno slinavko. Ker pacienti S slabo delujo¢im pankreasom ne izlo€ajo encimov za
presnovo mascobe, jih je potrebno dodajati. Odmerek lipaz je obi¢ajno 500-4000 enot
na 1 g mascobe. Ustreznost odmerka encimov se doloc¢i simptomatsko (glede na nihanje
telesne teze, ugotavljanje pomanjkljive absorpcije mascob) ali laboratorijsko z analizo

vnosa mascob in izgubo z blatom v 72 urah (Borinc Beden, 2008).

ZmanjSana absorpcija mas¢ob povzro¢i pomanjkanje vitaminov, topnih v maScobah,
zmanjsa se tudi vrednost cinka in selena. Sprva se pomanjkanje kaze le laboratorijsko,
kasneje se izrazi tudi klinicno. Pomanjkanje cinka privede do koznih sprememb. V
okviru razsirjenih laboratorijskih preiskav se enkrat letno opravi tudi preiskava
koncentracije vitaminov A, E in D, ter cinka in selena, izmeri pa se tudi protrombinski

¢as in ugotovi preskrbljenost z omejenimi mikrohranili (Brecelj, 2013).

4.5.3 Spremembe na prebavilih

Osnovni cilj zdravljenja CF je primerna prehranjenost pacientov, saj podhranjenost vodi
v krajSanje Zzivljenjske dobe. Drugi cilj zdravljenja je tudi zdravljenje pridruzenih
znakov, povezanih z boleznijo. Poleg tezav s plju¢i imajo pacienti S CF v veliki meri
tezave s prebavili. Tezave se lahko pojavijo na vseh organih, povezanih s presnovo,
najpogosteje so prizadeta jetra, trebuSna slinavka, zol¢nik z Zol¢evodom in Crevo.
Pogost je nastanek gastroezofagealne refluksne bolezni, ki najpogosteje nastane zaradi

pocasnega praznjenja zelodca. Pojavljajo se tudi boleCine v trebuhu neznanega vzroka,
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uravnava se jih s psiholosko podporo in uravnotezeno prehrano. Pojavi se lahko tudi
sindrom distalne zapore ¢revesja. Lahko nastane delna ali popolna zapora akutnega
izvora. Zacne se z bolecino v sredini trebuha, bruhanjem Zol¢no obarvane vsebine,
kasneje blata. Ukrepamo s parenteralno hidracijo, ¢revo izpiramo z raztopino polietilen
glikola, pri popolni zapori se uvede nazogastricna sonda, ¢revo pa radiologi izperejo
pod rentgenom s klizmo (Praprotnik in sod., 2015). Popolna zapora ileuma z mekonijem
se najpogosteje pojavi pri novorojenckih. Mekonijski ileus je v tem starostnem obdobju

tudi edini klini¢ni znak CF (Fijacko, Lisek, 2010).

Jetra pacientov s CF vztrajno prehajajo v cirozo, v prvem desetletju od 5 do 10 %
pacientov razvije multilobularno jetrno cirozo. V drugem desetletju se pricnejo
pojavljati zapleti jetrne ciroze, najprej varice poziralnika. Blazja oblika jetrne bolezni se
razvije vsem pacientom, vendar praviloma pocasi, tako da ne vpliva na kakovost
Zivljenja. Jetrna odpoved se pojavlja kot vzrok smrti v 2,5 % pacientov (Praprotnik in
sod., 2015).

4.5.4 Spremembe na ostalih organih

Pri ve¢ kot 95 % moskih s CF se pojavu azospermija oziroma neplodnost zaradi
nerazvitih semenovodov. Pri Zenskah je plodnost le zmanjSana, problemi nastanejo pri
transportu jajéeca, pojavi se lahko sekundarna amenoreja. Pacientke z lazjo obliko
pljuéne bolezni so zmozne donositi otroka, medtem ko tiste z razvito plju¢no boleznijo

tezko. Nose¢nost namre¢ lahko privede do poslabsanja plju¢ne funkcije in smrti.

Vecina pacientov s CF ima betiCaste prste, razvije se generalizirana hipetrofi¢na

osteoartropatija (Fijacko, Lisek, 2010).

Pacienti s CF imajo lahko prizadet nosni organ — nosne, obnosne votline ter nosno Zrelo.
KaZe se z otezenim dihanjem skozi nos, slabSanjem voha, kroni¢nim sinuzitisom in
nosno polipozo. Zaradi ponavljajoce uporabe antibiotikov se lahko pojavi okvara

notranjega usesa (Sajko, 2012).
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Slika 4: Primerjava prsta pri zdravi osebi in osebi s cisti¢no fibrozo

Vir: http://www.msd-prirucnici.placebo.hr/msd-za-pacijente/bolesti-pluca-i-disnih-

putova/biologija-pluca-i-disnih-putova/disna-insuficijencija
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Slika 5: Znaki cisti¢ne fibroze
Vir: http://www.svetmedicine.com/bolesti-i-stanja/interna-medicina/bolesti-organa-za-
varenje-gastroenterologija/11-hronicni-pankreatitis-hronicna-upala-gusterace-

pancreatitis-chronica

4.6 Zapleti cisti¢ne fibroze

CF je najbolj pogosta avtosomno-recesivna genetska bolezen pri belcih, ki pomembno
skrajSuje zivljenjsko dobo. Pri¢akovana Zivljenjska doba pacientov s CF pa se je v

zadnjih Stiridesetih letih podaljsala, kar je doprineslo k nastanku zapletov. Pridruzeni
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bolezni, ki se pojavljata z daljSim prezivetjem teh pacientov, sta osteopenija in
sladkorna bolezen. Sladkorna bolezen se do 30. leta razvije pri priblizno 50 %
pacientov. Sladkorna bolezen pri pacientih s CF je resno stanje, saj jo najveckrat
spremlja tudi poslabSanje plju¢ne funkcije in bolnikovega sploSnega stanja, kar lahko
privede tudi do smrti. Klini¢na slika se prepleta z znacilnostmi sladkorne bolezni tipa 1
in 2, kar je potrebno upostevati pri diagnostiki in zdravljenju. Glavna znacilnost je
pomanjkanje inzulina, ki je posledica fibroze in mascobnega Sirjenja eksokrinega dela
trebusne slinavke, kar porusi zgradbo Langerhansovih oto¢kov in unici vecje Stevilo
beta celic. Celice se unicujejo postopoma, zato je nastanek bolezni dolgotrajen in poteka

od normoglikemije, preko intolerance za glukozo do sladkorne bolezni.

Prav zaradi tega incidenca narasca s starostjo in je pri 10. letu starosti manj kot 10%, po
30. letu pa ve¢ kot 40% Za prediabeti¢no fazo sta znacilni upad pljucne funkcije in
slabSanje stanja prehranjenosti. Po doslej veljavni doktrini se sladkorna bolezen pri
pacientih s CF zdravi z inzulinom. Pacientom je potrebno zagotoviti primeren kalori¢ni
vnos s pravilnim razmerjem mascob (40 %), beljakovin (20 %) in ogljikovih hidratov
(40 %), dodajo se vitamin D in K ter kalcij v skladu s priporoéili. Cilj zdravljenja je
doseci normalno prehransko stanje, pri otrocih tudi normalno rast in razvoj, prepreciti
napredovanje pljucne bolezni ter nastanek poznih mikrovaskularnih zapletov sladkorne

bolezni in hipoglikemije.

Podaljsano prezivetje pacientov s CF spremlja tudi zmanj$anje mineralne kostne gostote
in s tem zvisano tveganje za zlome kosti. Stanje se najprej pojavi pri pacientih v
adolescenci, Stevilo pacientov se s starostjo veca, tako da ima zmanjSano mineralno
gostoto kosti od 50 do 70 % odraslih pacientov. Zmanj$ana mineralna gostota kosti se
pojavi kot posledica poveCane razgradnje in zmanjSane tvorbe kosti. Svetovna
zdravstvena organizacija opredeljuje osteoporozo kot zmanjSanje mineralne kostne
gostote za veC kot 2,5 standardnega odklona od povpre¢ne vrednosti za mlade odrasle
ljudi. Pri pacientih s CF pa govorimo o osteoporozi le, kadar so prisotni zlomi kosti. Pri
otrocih in mladostnikih opredelimo znizanje kostne gostote kot zmanjSanje za vec¢ kot 2
standardna odklona pod povpre¢no vrednostjo za starost in spol. Pri njih se namreé
sreCujemo z zastojem rasti in zapoznelim pubertetnim razvojem, kar je potrebno
upostevati pri pojasnjevanju rezultatov. Pomemben dejavnik za nastanek zastoja rasti je

slabsa prehranjenost pacientov, kar je posledica motenega delovanja trebusne slinavke,

14



Zibert S. Vloga medicinske sestre pri pacientih s cisti¢no fibrozo
Diplomska naloga , Zdravstvena nega, UP Fakulteta za vede o zdravju, 2016

povecanja energetskih potreb in zmanjSanega teka. Zaradi zmanjSane mineralne kostne
gostote je pri pacientih s CF povecano tveganje za zlome dolgih kosti, vretenc in reber,
nastanejo kifoza in deformacije prsnega kosa. Posledi¢no se zmanjsa plju¢na funkcija in
sposobnost ¢iscenja dihal, kar lahko privede do poslabSanja plju¢ne bolezni. Pacientom
je potrebno zagotoviti primeren kalori¢ni vnos zivil, ¢e je mogoce, naj bodo redno
telesno aktivni, zdravljenje akutnih poslabsanj naj bo hitro in odlo¢no (Praprotnik in
sod., 2015).

4.7 Hiponatremi¢na hipokloremicna dehidracija

Pogost zaplet CF je hiponatremi¢na hipokloremi¢na dehidracija, nastane ve¢inoma pri
dojenckih in majhnih otrocih, redkeje pri odraslih. Pacienti s CF imajo prizadete Zleze
znojnice. Ker kloridnega kanalcka ni prisotnega na zunanji povrsini celic zlez znojnic,
se kloridni ioni ne absorbirajo. Znoj vsebuje visoko koncentracijo soli. Pri stanjih, kjer
se pacienti mo¢no znojijo, lahko nastane dehidracija z elektrolitskimi motnjami in
motnjami Kislinsko-bazi¢nega-ravnovesja. Telo odreagira tako, da za¢ne izlocati veéje
koli¢ine aldosterona, izguba vodikovih in kalijevih ionov se veca, kar privede do
metabolne alkaloze in povzro¢i hipokaliemijo. Simptomi takega stanja so slabsi tek,
slabost, bruhanje, miSi¢ni kr¢i, utrujenost, slaba koncentracija, razdrazljivost, glavobol.
Pri pacientu zaradi zvecane izgube soli in nizke vrednosti elektrolitov obcutek Zeje ni
prisoten, zato se dehidracija stopnjuje. Simptomi so hujsi pri otrocih, mlajsih od 4 let.
TakSnega otroka je potrebno nemudoma sprejeti v bolnisnico, dolo€iti mu je potrebno
stopnjo dehidracije in raven serumskih elektrolitov ter nadaljevati po priporo¢ilih.
Hiponatremi¢na hipokloremi¢na dehidracija se lahko pojavi v katerem koli letnem ¢asu,
pogostejSa je v vro€ih mesecih. Pojavi se lahko tudi zaradi akutnega poslabsanja plju¢ne
bolezni ali driske. StarSe je potrebno pouciti o zgodnjem prepoznavanju simptomov, ker
le tako prepre¢imo nadaljnje zaplete. Stanje je najboljSe ustrezno preprecevati z
dodajanjem soli ob poviSani telesni temperaturi. StarS§i morajo biti pouceni, da otroke
¢im manj izpostavljajo visokim temperaturnim obremenitvam (voznja v avtu v vro¢ini
brez ustreznega hlajenja, vecji telesni napori, pretirano oblacenje dojenckov). Opisano
stanje je za paciente s CF izredno resno, ob neustreznem ukrepanju se lahko pojavijo

kréi, motnje srénega ritma in smrt (Praprotnik in sod., 2015).
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4.8 Diagnostika cisti¢ne fibroze

CF je obicajno odkrita ze v otro$tvu, vendar je ponekod blaga oblika bolezni zaradi
pomanjkljivega presejalnega diagnosticiranja odkrita Sele v adolescenci ali odrasli dobi.
Klini¢na slika bolezni se glede na vrsto mutacije razlikuje, potek bolezni pa je povezan
z nac¢inom obravnave pacienta. Ker v Sloveniji trenutno $e ne izvajamo presejalnega
testiranja novorojenckov za CF, bolezen odkrijemo Sele ob pojavu prvih simptomov in
znakov bolezni. Pri otrocih se obicajno najprej pojavijo tezave S prebavili. Za
novorojencke s CF je znacilen mekonijski ileus. Pri nekaterih dojenckih pa bolezen
odkrijemo zaradi hiponatremi¢ne dehidracije ob driski ali v vro¢ih mesecih. Otroci
imajo obicajno tezave s prenizko telesno tezo, lahko odvajajo mastno blato, imajo napet
trebuh in bolecine v njem. V starejSem obdobju je v ospredju pljuc¢na problematika.
Otroci so¢no kasljajo, izkasljujejo gosto sluz, veckrat obolevajo za okuzbami spodnjih
dihal. Pri starejsih otrocih so lahko prvi znak bolezni nosni polipi. Bolezen se redko
odkrije v odrasli dobi, in sicer zaradi neplodnosti pri moskih in zmanj$ane neplodnosti
pri zenskah (Kotnik Pir§, Trebusak Podkrajsek, 2014). Potrditev diagnoze pri
novorojencku, ki se mu po rojstvu pojavi mekonijski ileus, ni tezka. Tezje pa se postavi
diagnozo odraslim ljudem, pri katerih gre za atipi¢no obliko bolezni, ko sta navadno
prizadeta en ali dva organska sistema. Na diagnozo se obicajno pomisli, ko gre za
pacienta srednjih let z biliarnimi bronhoekstazijami, motnjami prebave (predvsem

mascob) in beticastimi prsti (Cveri€ in sod., 2012).

CF je klinicna diagnoza, ki se potrdi z laboratorijskimi preiskavami. Bolezen
diagnosticiramo na podlagi klini¢nih znakov, ki so opisane v spodnjih dveh skupinah.
Bolezen je dokazana, ¢e potrdimo najmanj en Kriterij iz prve in najmanj en Kriterij iz
druge skupine (Ali¢, 2004):
1. skupina znakov — ena ali ve¢ karakteristi¢nih fenotipskih znacilnosti, pozitivni
test pri novorojencku, pozitivna druzinska anamneza (brat ali sestra s CF).
2. skupina znakov — identifikacija mutacije CFTR gena, motnja transporta iona v
nosni sluznici, povecana koncentracija klorida v znoju (ugotovljeno vsaj
dvakrat).

Najpogostejsa in najzanesljivejsa metoda diagnostike CF je odkrivanje koncentracije

klorida v znoju, imenovana je iontoforeza ali znojni test. Normalna koncentracija
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klorida v znoju je manj kot 40 mmol/L, mejna koncentracija je 40-60 mmol/L, o

povecani pa govorimo, ko koncentracija klorida v znoju naraste nad 60 mmol/L (Ali¢,

2004).

Edini laboratorij v Sloveniji, ki opravlja vso diagnostiko CF (od iontoforeze do

sekvencioniranja gena CFTR) je na Pediatri¢ni kliniki v Ljubljani (Brecelj, 2013).

Klini¢na slika je sestavljena iz ve¢ elementov (Ali¢, 2004):

4.9

Respiratorni sistem — pojav kroni¢ne pljuéne bolezni, ki se diagnosticira glede
na enega ali ve¢ klini¢nih znakov. Znacilna je tudi kolonizacija ali infekcija z
bakterijami, ki so znalilne za CF (Staphilococcus aureus, Pseudomonas
auruginosa, Burkholderia capacia, netipicni Hemofilus influenzae). Na pljucih
se pojavijo trajne spremembe, ki so vidne z rentgenom kot atelektaze, infiltracije
in bronhiektazije. Klini¢na slika, znacilna za paciente s CF, se pokaze tudi kot
pojav bronhoobstrukcije, nosnih polipov in beticastih prstov.

Gastrointestinalni simptomi — Chronova bolezen, ki se kaze kot mekonijski
ileus, prolaps rektuma ali kot sindrom distalne intestinalne obstrukcije.

Trebusna slinavka — pomanjkanje eksokrinih encimov, kroni¢ni recidivirajoci
pankreatititis.

Jetra — pojav kroni¢ne jetrne bolezni s klini¢énim ali histoloskim pokazateljem
biliarne ciroze. Znacilen je zastoj v rasti in razvoju zaradi zmanjSane absorpcije
hranilnih snovi, zaradi hipoproteinemije in sindroma pomanjkanja encimov,
topnih v mascobah.

Sindrom izgube soli, ki lahko poteka akutno ali kot kroni¢na metaboli¢na
alkaloza.

Pojav neplodnosti pri moskih, imenovane tudi obstruktivna azoospermija (Ali¢,
2004).

Potek diagnosticiranja cisti¢ne fibroze v Sloveniji

Ob diagnosticiranju bolezni si zdravniki pomagajo z algoritmom za obravnavo

pacientov s sumom na CF, ki so ga izdelali na podlagi algoritma Skupine za diagnostiko

Evropskega zdruzenja za CF. Po postavljenem sumu najprej opravijo znojni test, ki ga

zaradi morebitnega laZnega rezultata opravijo dvakrat. Ob mejnem ali pozitivno

naravnanem testu se nadaljuje z molekularno-genetskimi preiskavami. Preiskave
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opravlja laboratorij z izkuSnjami in dokazano kakovostjo storitev. Najpogosteje se
najprej poskusSa v izolirani DNA dokazati najpogostejSo mutacijo v nasi populaciji, in
sicer p.Phe508del. Ce mutacije ne dokaZejo, dalje doloajo 50 mutacij, ki se
najpogosteje pojavljajo in so najpogostejse pri evropskih pacientih s CF, in sicer po
metodi ARMS (angl. Amplification Refractory Mutation System). Postopke opravljajo s
posebnim reagenénim setom. Ce tudi po tej metodi ne dolo¢ijo klini¢nega suma, sledi
sekvencioniranje celotne kodirajo¢e regije gena CFTR. Po tej metodi se potem
dokonéno potrdi opredeljena mutacija. Ce v tej izolirani DNA opredelijo le eno
mutacijo, je preiskovanec zgolj prenasalec za CF ali pa ima le podobno bolezen. Ce se s
to metodo ne potrdi nobene mutacije, priénejo strokovnjaki razmisljati v smeri druge

bolezni, ki ima podobne klini¢ne simptome in znake.

Dokon¢na potrditev bolezni je lahko zelo zahtevna, saj se lahko veckrat pojavijo mejne
vrednosti, ki opredeljujejo bolezen. Zato je vEasih potreben posvet tudi s centri v tujini
(Trebusak Podkrajsek, Kotnik Pir§, 2014 ).

4,10 Zdravljenje

Zdravila, ki bi ozdravilo CF, ni, zdravljenje poteka simptomatsko. Zaustavljamo
napredovanje bolezni, tako da izboljsujemo pljuéno funkcijo in gastrointestinalne
tezave, skrbimo za boljSo prehranjenost in rast organizma pacientov. V zdravljenje je
vkljucenih vec specialistov razli¢nih strok s ciljem zaustaviti napredovanje bolezni. Del
zdravljenja predstavlja tudi skrben nadzor nad prepreCevanjem prenosa okuzb ter
pogosta fizioterapija z drenazo bronhialnega sekreta. Del zdravstvenega tima pa skrbi
tudi za psihosocialno zdravje glede na vpliv bolezni na pacienta in njegovo druzino
(Cveri¢ in sod., 2012).

Fizioterapija pacientov s CF vkljucuje inhalacije, dihalne vaje, treptalec, drenazo,
razli¢ne vaje na Zogi in gibanje na svezem zraku. Za inhalacije se uporabljajo zdravila
za redcenje sluzi v dihalih. Izvajajo se inhalacije amilorida, inhalacije ¢iste morske vode
in inhalacije encima DNA-ze. Pomembno je, da starSe pouc¢imo, da otroka spodbujajo k

vsakodnevnemu izvajanju dihalne fizioterapije (Grmek Ugovsek, 2010).
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4.11 Prognoza bolezni

CF se za¢ne v otrostvu kot simptomatsko obolenje, vendar v odrasli dobi napreduje.
Prezivetje pacientov se je v zadnjih nekaj desetletjih mo¢no povecalo, vendar je kljub
temu omejeno glede na povpreéno Zivljenjsko dobo zdravih ljudi. Zivljenjska doba je
skrajSana predvsem na racun napredujoce prizadetosti dihal, posledi¢no se razvije tudi
plju¢no srce, kar privede do presaditve plju¢. Povprecna Zivljenjska doba pacientov s
CF je 30-40 let, pri pacientih s huj$imi kliniénimi oblikami se nekoliko SkrajSa. Zaradi
kompleksnosti zdravljenja sestavljajo zdravstveni tim naslednji zdravstveni kadri:
pulmolog in gastroenterolog, endokrinolog, radiolog, dietetik, specialist
otorinolaringolog, medicinska sestra, specializirana za delo s pacienti s CF, respiratorni
fizioterapevt, psiholog, mikrobiolog in farmacevt. Pacienti do 18. leta so vodeni v
centru za CF Pediatri¢ne klinike, ko odrastejo se jih premesti v center za odrasle. Otroci
s CF morajo opraviti specialisti¢ni pregled vsake 3 mesece, dojencki in pacienti z
novoodkrito boleznijo pogosteje, pacienti z atipi¢no obliko pa na 6 mesecev. Pregled
obsega klini¢ni pregled, merjenje telesne viSine in mase, zasicenost hemoglobina s
kisikom, spirometrijo, opravi se tudi mikrobioloski pregled sputuma ali aspirat Zrela.
Poleg tega obstajajo tudi preiskave, ki se jih opravi enkrat letno — testi jetrne in ledvicne

funkcije, rentgenogram prsnih organov (Cveri¢ in sod., 2012).

4.12 Obravnava pacientov s cisti¢no fibrozo v »deljeni oskrbi«

Ker je CF kompleksna bolezen, je za kvalitetno oskrbo zahtevan specialno usposobljen
tim. Pojem deljena oskrba (»shared care«) dolo¢a oskrbo pacienta v manjsi bolnisnici,
Ki je v stalni povezavi s centrom za CF. Za tak$no obliko oskrbe se strokovni tim odlo¢i
v primeru, ko pacient ne zmore ali ne Zeli rednega obiskovanja centra za CF za rutinske
preglede. Center za CF je ustanova, ki zagotavlja vso opremo, pogoje in usposobljenost
kadra za najboljSo oskrbo pacientov s CF, hkrati pa zagotavlja takojSnje ukrepanje ob
pojavu komplikacij, povezanih z boleznijo. Tak center je navadno del univerzitetnega
zdravstvenega centra, skrbeti mora za vsaj 50 pacientov s CF. VVodja centra je zdravnik
specialist z dolgoletnimi izkusnjami na podro¢ju CF, pomaga pa mu Se en zdravnik
specialist z enakim znanjem. V strokovnem timu sodelujejo Se medicinska sestra,
usposobljena za delo s pacienti s CF, dietetik, fizioterapevta, socialna delavca,

psihologa, farmacevta, mikrobiologa. Stevilo delavcev se mora prilagajati potrebam
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glede na stevilo obravnavanih pacientov. Center mora biti v stalni povezavi s sodelavci
specialisti strok s podro¢ja gastroenterologije s hepatologijo, endokrinologije,
otorinolaringologije, radiologije, porodnisStva, infekcijskih bolezni in oftalmologije.
Oblikovan mora imeti tudi protokol za komunikacijo s centrom za transplantacije in za

paciente mora biti dostopen 24 ur na dan.

Center za CF je v stalni povezavi tudi z manjsimi centri, ki obravnavajo pacienta v
deljeni oskrbi. Centri delujejo v manjsih bolni$nicah regije in morajo imeti enake
standarde obravnave pacientov kot center za CF. Skrbijo za priblizno 20 pacientov, zato
se oblikujejo le v primeru, da v regiji obstajajo pacienti s CF. Pacienti so v teh primerih
vodeni v centru v svoji regiji, enkrat letno pa odhajajo na razsirjen pregled v center za

CF (Homsak in sod., 2014).

4.13 Center za cisticno fibrozo Pediatricne klinike v Ljubljani in
Center za deljeno oskrbo Klinike za pediatrijo Maribor

V Slovenijo imamo dva centa za oskrbo pacientov s CF. Na Pediatri¢ni kliniki v
Ljubljani deluje nacionalni center za CF. V Mariboru pa se je z nastankom Klinike za
pediatrijo oblikovala ambulanta za otroke s CF. Ambulanta deluje tedensko, na
razpolago so delno gastroenterolog, dietetik, psiholog, fizioterapevt, otorinolaringolog
in radiolog. V obravnavi imajo 5 pacientov, ostalih 8 pa je v glavnini pod nadzorom
centra v Ljubljani. Izvajajo tudi bolni$ni¢no zdravljenje akutnih poslabsanj CF. Ob
zapletih so v stalni povezavi s centrom za CF, tam bolniki enkrat letno opravijo tudi
razSirjene preglede za odkrivanje bolezenskih stanj (Homsak in sod., 2014).

4.14 Slovensko drustvo za cisti¢no fibrozo

V Sloveniji deluje Drustvo za CF, zdruzuje ez 100 c¢lanov. Namenjeno je
medsebojnemu  sodelovanju pacientov, pomoc¢i in vzpodbudi (Sajko, 2012).
Ustanovljeno je bilo leta 2009, deluje na podrocju celotne drzave. DrusStvo izvaja
razli¢ne aktivnosti, na primer izdajo publikacij, vzdrzevanje spletne strani drustva,
organizacijo strokovnih sreanj in podobno. Prav tako se ukvarjajo z osve$Canjem
strokovne in ostale javnosti z namenom ozavestiti ljudi o potrebah bolnikov z redkimi
boleznimi. V drustvu izvajajo tudi individualno telesno vadbo s svetovanjem, pomo¢

bolnikom in njihovim druzinam, s ciljem izboljSanja socialnega in psihicnega stanja.
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Drustvo zastopa interese pacientov na vseh podro¢jih Zivljenja, zavzemajo se za

izboljSevanje statusa pacienta in njegovih pravic (Grmek Ugovsek, 2014).

V jeseni 2016 je informativna oddaja Svet na kanalu A organizirala humanitarno akcijo,
pri kateri je v sodelovanju z drustvom za CF Slovenije zbirala denar za paciente s CF.

Spodnja slika prikazuje zahvalo ene od prejemnic sredstev.

MALI KORAKI ZA VELIK CILJ

JLeprav gre za Male korake, se zavedam, da so

to neprecenljivi koraki, ki ustvarijoc Se velje cilje.
Kadar Zivis z redko boleznijo, imasS zelo malo
prijateljev z enako boleznijo.

In ¢e se takrat zdruZijo ljudje, ki tej majhni

skupini odprejo srce, je to nekaj neprecenljivega.
TeZko copisSem hvaleZnost, ki jo sama obéutim
v tem trenotku.*

’ —-‘ : - l}
/ -.:;:",M, ,/w': 5

Slika 6: Zahvala prejemnice sredstev

Vir: http://nastjaklevze.com/homepage-masonry-layout/

4.15 Novi na€ini zdravljenja

Raziskave potekajo v kar nekaj smereh raziskovanja boljSih naéinov zdravljenja
pacientov s CF. Pred kratkim je bilo ugotovljeno, da antibiotik azitromicin veliko boljse
zmanjSa teZave zaradi bolezni plju¢ kot ostali antibiotiki. Raziskave potekajo tudi v
smeri ucinkovine, ki bi zmanjSala vnetje oziroma zmanjSala okvaro v celici. Velik
poudarek je tudi v smeri genetskega zdravljenja, ki bi popravilo osnovno bolezensko
okvaro. Raziskave kazejo pozitivne rezultate glede zdravljenja v prihodnosti, vendar se

izboljsave pricakujejo sele v naslednjih desetih letih (Grmek Ugovsek, 2010).

4,16 Vloga medicinske sestre pri obravnavi pacientov s cisti¢no
fibrozo

Medicinska sestra je strokovnjakinja na podrocju zdravstvene nege ter oskrbe za
obravnavo posameznika in skupine, avtonomno prevzema naloge ter odgovornosti na

primarni, sekundarni in terciarni ravni v okviru zdravstvenega, socialnega varstva in
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Solstva. Deluje kot samostojna strokovnjakinja v negovalnem timu, je ¢lanica
zdravstvenega tima in soodlo¢a o zdravstveni obravnavi pacienta. Ostale naloge, ki jih
lahko opravlja medicinske sestre so tudi zagovornistvo, spodbujanje zdravega okolja,
ucenje, raziskovanje, sodelovanje pri oblikovanju zdravstvene politike ter sodelovanje

pri upravljanju zdravstvenih sistemov (Maze, Plank, 2012).

Zdravstvena nega pacienta s CF je usmerjena v obravnavo celotne druzine. Da pa se
zeleni cilj doseze, je potrebno vzpostaviti dobro sodelovanje ob strokovni podpori ter
spodbudo pri skrbi za pacienta. Timska organiziranost zdravstvene nege omogoca, da se
medicinske sestre hitreje prilagajamo potrebam in zahtevam pacientov, stalno
izboljSujemo svoje delo ter omogo¢amo ekonomicnost. Medicinske sestre skrbimo za
pretok informacij ter komunikacijo v timu, na prvo mesto pa postavljamo zadovoljstvo
ter dobro pocutje pacienta in njegove druzine, saj na tem temelji kakovostna
zdravstvena nega. S tem postanemo zagovornice pacienta in druzine, posredovanje v
njihovo korist pa ena nasih glavnih vlog v timu. Celostna obravnava pacienta zahteva
razli¢ne pristope, s tem postane skrb zanj individualizirana. Prepoznava potreb ter ocena
stanja pacienta in njegove druzine ob vsakem stiku, ob upoStevanju spremenljivosti
bolezni, sta temelja za naértovanje in izvajanje zdravstvene nege. V ¢asu hospitalizacije
pacienta ga moramo medicinske sestre ¢im bolje spoznati, prav tako njegovo druzino ter
njihov ritem Zivljenja. Prepoznati moramo njihove fizicne in psihi¢ne potrebe.
Pomembno je poznavanje vedenja druzZine, njihovih vrednot, medsebojnih odnosov ter
nenazadnje njihovega druzinskega standarda. NaSa naloga je vzpostaviti partnerski
odnos s pacientom, druzino in med zdravstvenimi delavci. Pomembno je, da podporo in
pomo¢ ponudimo zgodaj ter izdelamo komunikacijske poti, ki bodo kasneje pripomogle

k boljsemu resevanju problemov (Ostir, 2014 ).

Rezultat tega sodelovanja je terapevtski odnos, pri katerem s sledenjem skupnemu cilju
rastemo vsi. Pacient skozi odnos pridobi nova znanja, novo samopodobo, vecjo
samozavest in zaupanje. S tem, ko medicinske sestre pomagamo pacientu pri resevanju
problemov, tudi me pridobivamo na novem znanju, nabiramo izku$nje, kar vodi v nas

osebni in profesionalni razvoj (Maze, Plank, 2012).

Medicinske sestre smo opremljene s strokovnim znanjem, ki ga stalno obnavljamo ter

pridobivamo nove, koristne informacije, ki jih uporabljamo pri obravnavi pacientov s
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CF. Sodelujemo z razli¢nimi institucijami, s tem pa pomembno prispevamo Kk celostni
obravnavi pacienta in druzine. Znanje je za medicinske sestre najboljSe orodje. Pomaga
nam pri reSevanju tezav in pri vzpostavljanju zaupanja z pacientom, druzino in
sodelavci. Omogoca nam dober pretok informacij, planiranje in organizacijo dela v
multidisciplinarnem timu (Ostir, 2009). Medicinske sestre specialistke s podro¢ja CF
smo seznanjene z zadnjimi informacijami o oskrbi, svoje znanje vpeljujemo v svoje
delo. Posebno pozornost namenjamo parenteralnemu zdravljenju z antibiotiki,
centralnim venskim dostopom, enteralnemu hranjenju, inhalatorni in kisikovi terapiji ter

neinvazivni ventilaciji (Ostir, 2014).

4.17 Vloga medicinske sestre pri postopku zdravljenja

Medicinska sestra tekom oskrbe pacienta prevzema razli¢ne vloge.

4.17.1 Negovalna vloga

Zivljenjske aktivnosti, ki pri pacientih s CF potrebujejo najve¢ negovanja:

DIHANJE

Tezave z dihali predstavljajo najvecji klini¢ni napovedni dejavnik preZivetja pacientov s
CF. Kroni¢na okuzba prispeva, da se plju¢na funkcija zmanjSuje za 2% letno. Zaradi
pomena pljuéne funkcije za prezivetje pacientov s CF se prepre¢evanju in zdravljenju

okuzb posveca najvec¢ ¢asa (Ugovsek in sod., 2014).

Cilji zdravstvene nege:

- Dihanje bo olajSano, dihalne poti bodo prehodne, draze¢ kaSelj bo olajsan,

moznost okuzbe bo zmanjSana na najmanj$o mozno.
Naloge medicinske sestre pri aktivnosti dihanja:

- Opazovanje pacienta, merjenje ter belezenje frekvence, ritma, globine dihanja,
ter kakovosti (dispnea, dihanje s pomocjo nosnih kril, uvleCenje pomoznih
dihalnih struktur), merjenje saturacije (mejne vrednosti so pri 85 do 90%
nasiCenosti krvi s kisikom) in telesne temperature (reagirati je potrebno pri
temperaturi nad 38 °C) (Strumpf Vindig, 2008).

Najlazje frekvenco dihanja pri mlajSih pacientih merimo ko spijo. Pri tem
Stejemo Stevilo vdihov v eni minuti. Pri novorojenckih in dojenckih Stejemo

dvige trebuSne prepone, pri predsolskem in Solskem pa dvige prsnega kosa.
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Nenadno padanje frekvence dihanja, neenakomerno in hitro dihanje lahko
predstavljajo hudo okuzbo ali blizajoco se odpoved dihanja (Filipi¢, 2010).

- Aplikacija kisika in inhalatorne terapije po naroCilu zdravnika, aplikacija
terapije in dokumentiranje.

- Skrb za ustrezno mikroklimo v pacientovi sobi (optimalna mikroklima v sobi
respiratornega pacienta pomeni temperaturo v prostoru okrog 20 °C, 70-80%
vlaga v prostoru, dosezemo jo S klimatsko napravo, sobnim vlazilcem ali z
mokro tkanino na radiatorjih) (Strumpf Vindis, 2008).

- Odstranjevanje sluzi iz nosu (ro¢no ali z aspiracijo), opazovanje sputuma
(koli¢ina, barva, vonj), opazovanje kaSlja (pogostost, trajanje, karakteristika
kaslja), spodbuda k produktivnem izkasljevanju v pravilnem polozaju za kaselj
(Najlazje pacienta damo v predklon, lahko ¢ez stol ali si ga polozimo ¢ez noge
ko sedimo. Vsakemu segmentu pljuc¢ pripada malo drugacen drenazni polozaj. Z
drenaznim polozajem dosezemo, da sila teze pomaga, da se bronhialna sluz
pomika iz ozjih dihalnih poti v SirSe do sapnika, tako, da jih pacient lazje
izkaslja.), u¢enje dihalnih vaj (za boljSo predihanost plju¢, zmanjsanje dihalnega
dela, krepitev dihalnih miSic in izboljSevanje uc¢inka kaslja) (Filipi¢, 2010).

- Vkljucevanje fizioterapije v zdravstveno-negovalni nacrt — medicinska sestra
usklajuje izvajanje posegov, ki se izvajajo nujno pred obroki; najprej se izvaja
inhalacija aerosola, priblizno 15 minut po inhalaciji pa sledi fizioterapija prsnega
koSa z vajami izka$ljevanja in v drenaznih poloZzajih.

- Dokumentiranje stopnje hidracije, opazovanje turgorja koze (vracanje koze v
normalno stanje, ki traja nad 2 sekundi pomeni dehidracijo), skrb za hidriranje

pacienta, belezenje dnevnega vnosa tekocine (Strumpf Vindis, 2008).

PREHRANJEVANJE

Prehrana je za paciente s CF klju¢nega pomena za izboljSevanje zdravstvenih
rezultatov. Nekateri otroci s CF lahko normalno napredujejo v rasti in hitro ujamejo
svoje vrstnike. Medtem ko potrebujejo tisti z napredovalimi pulmoloskimi teZzavami
mnogo vecji vnos hranil kot vrstniki. Za taksne paciente je pomembna visoko kalori¢na
prehrana, dodajati je potrebno tudi encime, vitamine in minerale. Pacienti potrebujejo
od 20 do 50 % vec kalorij kot njihovi zdravi vrstniki. Znizana je tudi absorpcija

vitaminov, izguba soli je povecana (Maze, Plank, 2012). To pomeni, da ce je za
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zdravega Cloveka povpreéna vrednost kalorij, ki jih dnevno zauzije 2030 kcal, bo za
pacienta s CF zahtevano, da zauzije najmanj 2436 kcal. Zato je pomembno, da jedo
visokokaloricno hrano, da imajo redne obroke in visokokalori¢ne prigrizke. Del
prehranskega vodenja predstavlja tudi dodajanje encimov, obi¢ajno ob tezavah z
okvarjeno trebusno slinavko. Encime se dodaja pred obrokom v vsa zivila, tako da se jih
zmesa s hrano in pogoltne brez zvecenja, saj se jim pri zveCenju hrane zmanjSa
ucinkovitost. Vnos encimov se izracuna na podlagi vnosa mascob — za 4 g mascobe je
potrebnih 10.000 enot encimov lipaze. Dnevno lahko pacienti zauZzijejo najve¢ 10.000
enot encimov na kilogram telesne teZze. Ob neupostevanju predvidenega odmerjanja in
uzivanja encimov, se lahko pojavijo nekatere tezave, kot sta slabo pridobivanje na
telesni tezi (kljub zadostnemu kalori¢nemu vnosu), pogosto odvajanje mehkega ali
trdega blata. Pojavijo se lahko mo¢no smrdece blato in bolecine v trebuhu, kot posledica

povecanja plinov in napenjanja.

Pacienti si pisejo tudi osebni prehranski dnevnik, ki ga strokovno osebje pregleda na 3
mesece ob rednih pregledih (pri dojenckih pogosteje). Ce je ocena stanja prehranjenosti

slaba, so potrebne dodatne prehranske intervencije (Ugovsek in sod., 2014).

Na zacetku kalori¢ni vnos poveCujemo z veCanjem hranil iz obiajnih Zivil (npr.
dodajanje polnomastnega mleka in smetane v kremne juhe ali pire krompir, dodajanje
masla v kruh in zelenjavne priloge, piskote in biskvitno pecivo). Seveda ne smemo
pozabiti omeniti tudi ogljikovih hidratov, ki Se vedno predstavljajo 50—75 % dnevno
zauzite hrane, le enostavne sladkorje skuSamo omejiti na 10 % prehrane. Ko je
potrebno, priénemo v obicajno prehrano dodajati tudi prehranske dodatke, nujno v
dogovoru z zdravnikom in dietetikom. Obicajno se dodaja od 1 do 3 prehranske dodatke
v obliki visoko energijsko in beljakovinsko bogatih napitkov po obroku ali pred
spanjem (Maze, Plank, 2012). Ce pacienti kljub zveéani kalori¢ni prehrani hujsajo, je
potrebno dodajanje izdelkov direktno v c¢revo (enteralno). Hrano dodajamo prek
nazogastricne sonde ali preko gastrostome. Le v izrednih razmerah in za krajsi ¢as se
lahko aplicira hrana direktno — preko perifernih ali centralnih venskih katetrov (Grmek
Ugovsek, 2010).
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Cilji zdravstvene nege:

- Apetit bo izboljSan, pacient bo hidriran, vnos hrane in teko¢ine bo
dokumentiran, telesna teza bo primerna pacientovi starosti in viSini, dnevni vnos
kalorij bo dosezen, prehranjevanje pacienta bo ustrezalo njegovim potrebam.

Naloge medicinske sestre:

- CisCenje dihalnih poti pred hranjenjem, nudenje predpisane hrane — v dogovoru
z dietetikom, v manjsih obrokih.

- Poskrbljeno je za moznost, da otroka veckrat hranijo starsi.

- Dnevna kontrola telesne teze, dodajanje tekoCin po pozirkih, po narocilu
zdravnika tudi parenteralno, Ce je potrebno.

- Merjenje in dokumentiranje zauzite hrane in tekocine.

ODVAJANJE IN IZLOCANJE

Zaradi malabsorbcije se pri pacientih s CF pogosto pojavlja mastno blato.

Cilji zdravstvene nege:
- Defekacija in mikcija bosta v mejah normale, prepreCena bo dehidracija,
preprecen ali zmanjSan bo meteorizem, stolica bo zabeleZena.
Naloge medicinske sestre:
- Opazovanje in beleZzenje mikcije in stolice, zagotavljanje zadostnega vnosa
teko€in (od 10 do 25 ml/kg telesne teze).
- Zagotavljanje zasebnosti pri opravljanju potrebe.
- lzvajanje negovalnih ukrepov za prepreéitev meteorizma (napenjanje). V te
ukrepe spada podiranje kupcka pri dojenckih, menjavanje polozaja v postelji,

masaza trebuha po poteku debelega crevesja.

CISTOCA IN NEGA TELESA
Cilji zdravstvene nege:
- Koza bo intaktna, prepre¢ene bodo vnetne spremembe v ustni votlini in na kozi,
pacient se bo pocutil dobro.
Naloge medicinske sestre:
- Izvajanje osvezilne kopeli ¢ez dan oziroma e se pacient prepoti ali pobruha,
izvajanje ustne nege trikrat dnevno, umivanje in zascita izpostavljenih delov

koze z mazili, dnevna menjava perila s svezim.

26



Zibert S. Vloga medicinske sestre pri pacientih s cisti¢no fibrozo
Diplomska naloga , Zdravstvena nega, UP Fakulteta za vede o zdravju, 2016

GIBANJE IN USTREZNA LEGA
Cilji zdravstvene nege:

- Pacient bo razgiban v okviru svojih sposobnosti, gibal se bo nemoteno,
nemoteno bo opravil vse diagnosti¢no-terapevtske postopke, vsakodnevno bo
lahko izvajal postopke fizioterapije.

Naloge medicinske sestre:

- Pacientu omogoc¢imo gibanje po sobi, menjavanje lege po shemi, Ce je
samostojno obracanje onemogoceno.

- Spodbujanje pacienta Kk igri in gibanju.

- Skrb za pravilno drzo telesa pacienta.

VZDRZEVANJE TELESNE TEMPERATURE
Cilji zdravstvene nege:

- PrepreCeno bo narasCanje telesne temperature, znizana bo poviSana telesna
temperatura, dehidracija bo preprecena, turgor koze bo normalen, sluznice bodo
vlaZzne, bolnikovo pocutje bo dobro.

Naloge medicinske sestre:

- Belezenje telesne temperature veckrat dnevno (ob povisanju na vsako uro),
beleZenje v pacientovo dokumentacijo.

- Aplikacija antipiretikov po narocilu zdravnika ob telesni temperaturi nad 38 °C.

- Skrb za ustrezno mikroklimo prostora, kjer se nahaja bolnik.

- Izvajanje osvezilnih kopeli, aplikacija obkladkov, menjava perila.

- Izvajanje ohlajevalne kopeli po narocilu zdravnika pri telesni temperaturi nad

38,5 °C (Stumpf Vindis, 2008).

IZOGIBANJE NEVARNOSTIM V OKOLJU
Cilji zdravstvene nege:
- Zmanjsana bo moznost okuZzb.
Naloge medicinske sestre:
- lzvajanje postopkov kontaktne in kaplji¢ne izolacije.
- Osebju, starSem in pacientu bodo razlozeni postopki. Pripravljeni bodo na potek

zdravljenja.
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ODNOSI Z LJUDMI, IZRAZANJE CUSTEV, OBCUTKOV, POTREB

Cilji zdravstvene nege:
- Pacient se bo zavedal teze svoje bolezni, bolezen bo sprejel, imel bo voljo do
zdravljenja.
Naloge medicinske sestre:
- Pacientu stojimo ob strani, skrbimo da so vsa dodatna vprasanja glede bolezni

pojasnjena, pacientu se zagotovi ¢as in podpora v tezkih trenutkih.

UCENJE IN PRIDOBIVANJE ZNANJA O ZDRAVJU
Cilji zdravstvene nege:

- Pacient bo poucen o postopkih svojega zdravljenja, zavedal se bo teze svoje
bolezni in moZnosti, ki so mu na voljo, aktivno bo sodeloval pri zdravljenju,
terapevtske postopke bo izvajal pravilno.

Naloge medicinske sestre:
- Poucevanje pacienta 0 lastnostih bolezni in poteku zdravljenja.
- Razlaga postopkov aplikacije terapije na pacientu razumljiv naéin.

- Stalna pripravljenost na pacientova vprasanja.

4.17.2 Terapevtska vlioga

V sklopu terapevtske vloge medicinske sestre kot strokovno usposobljene ¢lanice tima
izvajamo samostojne terapevtske posege. Pri mlajsih pacientih je aplikacija zdravil
pogosto tezavna, zato smo medicinske sestre pogosto postavljene pred tezavne izzive.
Pri pacientih s CF so najpogostejse aplikacije zdravil z inhalacijami, peroralno, skozi

nos, parenteralno ali rektalno (Ostir, 2014).

4.17.3 Diagnosti¢na vloga

V sklopu priprave negovalnega nacrta je izrednega pomena ugotovitev stanja pacienta
in opredelitev njegovih negovalnih problemov. Negovalna anamneza je sklop
informacij, ki se nanaSajo na pacientovih 14 Zivljenjskih aktivnosti, iz katerih kasneje
izhajajo negovalne diagnoze, ki so podlaga intervencij zdravstvene nege. Negovalna
diagnoza je sestavljena iz treh komponent, ki so: pacientov problem, vzrok in simptomi

oziroma znaki tega problema (Stumpf Vindis, 2008).
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Kakor je opisala Gordonova, lahko pri pacientu s CF zasledimo naslednje negovalne
diagnoze:

» 1zogibanje nevarnostim v okolju; nevarnost infekcije,

Prehranjevanje in pitje; neuravnoves$ena prehrana (manj kot telo potrebuje),

- Prehranjevanje in pitje; hiranje, nesposobnost hranjenja,

- Prehranjevanje in pitje; nevarnost aspiracije,

- Prehranjevanje in pitje; prenizek volumen tekocin,

- Prehranjevanje in pitje; tekocine, nevarnost za prenizek volumen teko¢in,

- Osebna higiena in urejenost; nevarnost za poSkodbe koze, nevarnost za
spremembe koze,

- VzdrZzevanje normalne telesne temperature; hipertermija,

- Izloc¢anje in odvajanje; diareja,

- Kaoristno delo, razvedrilo in rekreacija; nezmoznost za telesno aktivnost,

- Spanje in pocitek; utrujenost,

- Osebna higiena in urejenost; zmanjSana zmoznost za samostojno osebno
higieno,

- Dihanje; dihalne poti; neu¢inkovito ¢iséenje,

- Dihanje; neucinkoviti vzorci dihanja,

- Bolecina,

- Odnosi z ljudmi, izrazanje ¢ustev, obcutkov, potreb; strah,

- Odnosi z ljudmi, izrazanje Custev, obCutkov, potreb; nevarnost za nemoc,

- Odnosi z ljudmi, izrazanje Custev, ob¢utkov, potreb; zalost« (Gordon, 2003).

4.17.4 Vloga motivatorja

Ze ob manjsi bolezni lahko ¢utimo spremembo v nasem duSevnem zdravju in
funkcioniranju, zato si lahko le predstavljamo, kako se morajo pocutiti pacienti s CF ob
resnem poslabSanju bolezni. Klju¢no je, da obdrzijo motivacijo. Pacienta moramo
spodbujati, da zaupa vase, da ohranja in sledi svojim vrednotam ter da ga ljubezen do
zivljenja vodi skozi ovire. Potrebno je, da ga spodbujamo, da postane borec — da bo ob
ustrezni podpori svojcev in zdravstvenega osebja, ob obilici ustreznih informacij,
zmozen ohranjati voljo, kljub izjemno tezkim trenutkom. Pomembno je, da je pacient
seznanjen in pozoren na to, kaj v trenutni tezki situaciji zmore in ne &esa ne. Ze od

nekdaj velja rek, da je strah pred znanim manjsi kot strah pred neznanim, zato moramo
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kot strokovni delavci pacienta okrepiti z vsemi potrebnimi informacijami, da bo strah
zmanjSal na najmanjSo mozno raven. Z realnimi informacijami prikazemo, kako
priblizno naj bi se stvari odvijale, tudi v smislu pri¢akovanih omejitev in tezav, tako, da
se bo pacient lahko pripravil. Da pa bo pacientu lazje prestajati tezke trenutke, si skupaj
zastavimo jasen cilj, do katerega vodijo manjsi napredki, ki pa so vsak zase pomembni

(Grmek Ugovsek in sod., 2009).

4.17.5 Vloga preprecevanja prenosa okuzb

V oskrbi pacienta se v skladu s prepreCevanjem prenosa okuzb poleg standardnih
ukrepov posluzujemo tudi ukrepov kontaktne in kaplji¢ne izolacije. Izlo¢ki dihal
pacientov s CF so potencialno nevarni ter epidemiolosko in klini¢cno pomembni. Poleg
tega moramo upostevati, da se veliko mikroorganizmov prenaSa aerogeno, torej po
zraku. Ko je pacient v oskrbi bolni$nice, v sobi prebiva sam, s svojimi sanitarijami in
kopalnico. V kolikor je na oddelku prisotnih ve¢ pacientov, moramo poskrbeti, da se
tekom bivanja ne srecujejo. Vsi pregledi in ambulantni obiski pacientov s CF se skrbno
nacrtujejo. Zdravstveno-negovalne aktivnosti tekom hospitacije se opravljajo v enem
prostoru, pacienti imajo individualne pripomocke. Segregacija pacientov pomeni
individualen nacrt gibanja po kliniki, kar zmanjSa prenos okuzb med pacienti s CF.
Cakanju na hodnikih in v ¢akalnicah se izognemo. V ukrepe prepredevanja prenosa
okuzb spada tudi nadzor nad kakovostjo vode, zraka in CistoCo sanitarnih prostorov,
vodijo se evidence vzorcev vode in zraka ter brisov povrSin. Pacienti in star$i si morajo

ob vstopu na kliniko nadeti obrazno masko.

4.17.6 Ucenje pacienta in druZine

Za uCinkovito oskrbo pacienta sta potrebna medsebojno zaupanje in skrb osebja za
pacienta in njegovo druzino. Velik del procesa zdravstvene nege se odvija v okviru
ucenja. Otroka in njegovo druzino je potrebno nauciti strategij prepreevanja prenosa
okuzb. Osnove, ki se jih morajo nauciti, obsegajo znanja o higieni rok, higieni bivalnega
okolja, higieni kaslja kot preventivi pred okuzbo z bakterijo Pseudomonas auriginosa,
inhalatorni terapiji ter ¢iS€enju in razkuZevanju pripomockov. Postopoma se uveljavlja
tudi metoda ucenja starSev in pacientoVv o intravenozni antibioticni terapiji na domu, kar
se je po podatkih izkazalo kot kakovostna metoda. Skupaj z zdravnikom in

farmacevtom se napiSe tudi plan prejemanja zdravil, upoSteva se predvsem prilagoditev
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na domace okolje. Aktivnosti uCenja izvajamo tako dolgo, dokler niso pacienti in
njihovi star$i popolnoma samostojni in samozavestni. Ob vsakem obisku tudi ponovimo
vsebine, pri katerih imajo mogoce tezave. Izdelajo se pisna navodila, ki so lahko v

pomoc¢, vedno je potrebna tudi pridobitev povratnih informacij o razumevanju ucenja.

4.17.7 Odgovornost za kontinuirano lastno izobraZevanje

Medicinska sestra mora kot profesionalka poskrbeti za uvajanje novih metod kakovosti
in varnosti. Znanje prenasamo na svoje strokovne sodelavce, prav tako pa oni svoje
znanje delijjo z nami. Znanje je za medicinsko sestro najboljSe orodje, ki omogoca
kakovostno oskrbo ter vzpostavitev medsebojnega zaupanja z pacientom, druzino in
sodelavci (Ostir, 2014).

4.18 Genetsko svetovanje

Genetsko svetovanje zajema postopke diagnostike z namenom zagotoviti ustrezne
informacije posamezniku in druzini glede prisotnosti dedne bolezni. Obravnava obsega
prepoznavanje dedne bolezni, organizacijo sledec¢ih diagnosticnih postopkov,

genetskega testiranja za potrditev bolezni, ter njenega preprecevanja.

4.18.1 Druzinsko drevo

Namen risanja druzinskega drevesa je, da dokumentiramo druZinsko zgodovino kot
biolosko informacijo. Potrebne informacije so lahko predstavljene grafi¢no ali pa kako
drugafe, z namenom, da zdravstveni strokovnjak pravilno interpretira informacijo.
Obravnava druZinske ¢lane glede na rodove, poleg pa je obicajno zapisan poklic ¢lana
druzine in njegove bolezni. Vsebovati mora pravilne in dejanske informacije, z leti se
mora tudi izpopolnjevati. Problem nastane, ko naletimo na druzinskega ¢lana, ki se ne
strinja, da uporabimo njegove podatke o zdravstvenem stanju. Taksna informacija ne

sme biti uporabljena brez privoljenja tega ¢lana druzine (Skirton in sod., 2005).
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4.18.2 Genetsko svetovanje

Genetski test je analiza specificnega dela DNA. S pomocjo testa ugotavljamo, ali
obstaja sprememba oziroma mutacija v dolo¢enem genu ali na kromosomu. Vzorec, Ki
se odvzame za analizo DNA je obi¢ajno vzorec krvi ali sline (Lovrecic, 2012).

Genetska zdravstvena nega je definirana kot vsaka intervencija s strani zdravstvenega
strokovnjaka, ki je namenjena zagotavljanju psiholoskih, kognitivnih, Custvenih in
socialnih potreb, posamezniku ali druzini, v primerih, ko so potrebe zdruzene S
prisotnostjo ali tveganjem za genetsko obolenje. Osnovni namen je pomagati ljudem s
tveganjem za razvoj in izraZanje genetskega obolenja. Osnovni cilj oskrbe je ¢im vecja
kakovost zivljenja in normalna reproduktivna sposobnost z zdravimi potomci. Preiskave
zajemajo raziskave genetskega stanja, pogovor o primernih moznostih, teste
reprodukcije ter nudenje podpore druzinam, ki obiskujejo centre za genetsko svetovanje
(Skirton in sod., 2005) .

32



Zibert S. Vloga medicinske sestre pri pacientih s cisti¢no fibrozo
Diplomska naloga , Zdravstvena nega, UP Fakulteta za vede o zdravju, 2016

Genetskega testiranja se obicajno posluzujemo v sledecih primerih:

Obstajajo simptomi, znacilni za bolezen, pacient pa si zeli diagnoze.
Prisotnost genetske bolezni v druzini, stopnja tveganja za posameznika.
Pacient pripada populaciji, kjer je povisano tveganje za pojav genetske bolezni.

Vec nosecnosti dolocenega para se je zakljucilo s spontanim splavom.

Vrste genetskih testov:

Diagnosti¢ni — namenjeni potrditvi diagnoze, pri Ze obstojecih znakih bolezni.
Napovedni genetski testi — izvajajo se pri posameznikih, ki Se nimajo tezav,
povezanih z obolenjem. S tem testom se doloca verjetnost nastanka bolezni.
Testi prenaSalstva — odkrivanje posameznikov, ki nosijo mutiran alel dolo¢enega
gena.

Farmakogenomski testi — namen je testiranje posameznikov odziv na specifi¢no

terapijo.

Pozitivni ucinki genetskega svetovanja:

Potrditev diagnoze in s tem zmanjSanje skrbi glede vzroka zdravstvenih tezav.
Omogoci postavitev pravilne diagnoze in posledi¢no izbor ustrezne terapije.
Rezultati genetskega svetovanja omogo€ajo pomembne informacije pri
nacrtovanju nosecnosti.

Ker so genetske bolezni dedne, je informacija o diagnozi pomembna tudi za

ostale druzinske ¢lane.

Negativni ucinki genetskega svetovanja:

Odlocitev, ¢akanje na rezultate in sam izid testa lahko izzovejo negativna Custva
pri posamezniku (stres, tesnoba, anksioznost).

Ko ob ugotovitvi pravilne diagnoze ugotovimo, da za slede¢o obolenje ni
zdravila za zdravljenje.

Lahko se zgodi, da genetskega vzroka dolocene bolezni strokovnjaki Se niso
odkrili in tako diagnoza ni moZna.

Rezultati genetskega testiranja lahko razkrijejo informacije, ki niso zazelene

(oCetovstvo, posvojitev) (Lovreci¢, 2012).
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4.18.3 Izracun tveganja

Individualen izracun tveganja se opravi ko:

- se z gotovostjo lahko govori o diagnozi bolezni,

- je nacin dedovanja stanja razumljiv,

- je posameznikovo biolosko razmerje z obolelo druzino znano.
Posamezniku je potrebno razloziti, da tveganje za genetsko obolenje spremlja vsako
nosecnost. Najboljse je verjetnost tveganja posamezniku za lazje razumevanje razloziti

na podlagi slikic.

Bayesov izracun tveganja

Osnoval ga je Thomas Bayes v 18. stoletju. Njegova teorija je lahko uporabljena za
izraun ponovnega tveganja za genetsko obolenje za specifi¢nega druzinskega Clana.
Izracun temelji na osnovni druZzinski informaciji (druzinska zgodovina oziroma vzorec
dedovanja) in verjetnosti (informacija se pridobi z genetskim testiranjem ali drugo
preiskavo). Rezultat se izrazi v verjetnostnem razmerju, lahko pa tudi v odstotkih
tveganja. S tem izraunom se dolo¢i tveganje za obolenje ali prenaSalstvo (Skirton in
sod., 2005).
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5 RAZPRAVA

Pod pojmom redke bolezni razumemo tiste, ki prizadenejo manj kot 5 ljudi na 10.000
prebivalcev. Stevilne redke bolezni so kompleksne, degenerativne ali kroniéno
izérpavajocCe, nekatere pa ob ustrezni diagnostiki in zdravljenju pacientu dopuscajo
normalno zivljenje. Vplivajo na fizi¢no in dusevno stanje, vedenje in Custva ter
povzroc¢ajo invalidnost. Vecina teh bolezni je genetskih, mednje pa spada tudi CF
(Sajko, 2012). Simbol pacientov s CF predstavlja 65 rdecih vrtnic, izhaja iz leta 1965.
Vrtnica predstavlja zivljenje pacientov s CF — lepo, vendar tezko (Grmek Ugovsek in
sod., 2009).

Cloveske dedne bolezni so bile in so velik zdravstveni in socialni problem, tako za
posameznika in njegove svojce kot tudi javno zdravstvo in celotno druzbo (Komel, 2007).
Medicinska molekularna diagnostika skupaj z genetskim svetovanjem je zelo pomembna
veja medicine, saj je v veliko pomo¢ pri napovedovanju, nadzoru in omejevanju genetskih
bolezni, prav tako tudi pri razvoju strategij za njihovo zdravljenje. Podrocje, ki je novo v
sklopu sodobne medicine, je genotipiziranje oziroma ugotavljanje nagnjenosti do
kompleksnih bolezni (Skirton, 2005).

V primeru CF spremembe nastajajo na ravni genov kot genske mutacije. V vecini
primerov se pojavijo kot delecije (premik v zaporedju nukleotidov nazaj) ali insercije
(naprej). CF spada med enogenske oziroma monogenske genetske bolezni, kar pomeni, da
gre za poSkodbo enega samega gena. Mutacije nastanejo v enem samem kritiénem genu,
vendar poznamo ze ve¢ kot 3000 vrst mutacij tega gena. Posledi¢no prihaja do bolj ali
manj okvarjenega gena za protein celicnega membranskega kanalcka za kloridne ione.
Odraza se v obliki gostega viskoznega izlocka, ki masi izvodila omenjenih organov in
predstavlja leglo stalno ponavljajo¢ih se okuzb, degenerativne spremembe pa na koncu
povzrocijo odpoved organa (Komel, 2007). CF je avtosomno-recesivna obolenje. Pri teh
obolenjih so okvarjeni geni na avtosomnih kromosomih. Ker so lastnosti teh genov
recesivne, je za pojav teh obolenj, potrebna mutacija na obeh alelih gena (Trebusak
PodkrajSek, 2012).

Simptomi CF se izraZajo na razli¢nih nivojih:
- pljucna bolezen - pljuca so prizadeta zaradi kroni¢nega vnetja in kroni¢nih

bakterijskih okuzb, kar vodi v napredujoci upad plju¢ne funkcije. Najpogostejsi

35



Zibert S. Vloga medicinske sestre pri pacientih s cisti¢no fibrozo
Diplomska naloga , Zdravstvena nega, UP Fakulteta za vede o zdravju, 2016

povzroditelji, ki povzrocajo kroni¢ne okuzbe dihal so Stafiloccocus aureus,
Haemophilus influenzae, Pseudomonas auriginosa, Stenotrophomonas
maltophilia in Burkholderia cepacia. Zdravljenje je usmerjeno v preprecevanje
in aktivno zdravljenje bakterijskih okuzb z antibiotiki, zaviranje vnetja in
izboljSanje mukociliarnega o€istka z inhalacijami mukolitikov in respiratorno
fizioterapijo (Borinc Beden, 2008).

- simptomi na prebavilih (steatoreja okvarjene trebuSne slinavke, napredujoca
ciroza jeter, okvara zol¢nik z zoléevodom, zapora Crevesja),

- azoospermija pri moskih in zmanj$ana plodnost pri Zenskah, sekundarna
amenoreja,

- Deticasti prsti, prizadetost nosnega organa, pri nekaterih tudi okvara notranjega
usesa (Brecelj, 2013).

Zaradi vedno boljsih nacinov zdravljenja in zgodnejSega preopoznavanja znakov bolezni,
se pri¢akovana zivljenjska doba pacientov s CF podaljSuje, zato se pojavljajo tudi zapleti

bolezni, kot sta osteopenija in sladkorna bolezen (Praprotnik in sod., 2015).

Ker v Sloveniji trenutno Se ne izvajamo presejalnega testiranja novorojenckov za CF,
bolezen odkrijemo Sele ob pojavu prvih simptomov in znakov bolezni. Pri otrocih se
obi¢ajno najprej pojavijo teZave s prebavili. Za novorojencke s CF je znacilen mekonijski
ileus. Pri nekaterih dojenckih pa bolezen odkrijemo zaradi hiponatremic¢ne dehidracije ob
driski ali v vro¢ih mesecih. Otroci imajo obi¢ajno tezave s prenizko telesno tezo, lahko
odvajajo mastno blato, imajo napet trebuh in bole¢ine v njem. V starejSem obdobju je v
ospredju pljucna problematika. Otroci so¢no kasljajo, izkaSljujejo gosto sluz, veckrat
obolevajo za okuzbami spodnjih dihal. Pri starejSih otrocih so lahko prvi znak bolezni
nosni polipi. Bolezen se redko odkrije v odrasli dobi, in sicer zaradi neplodnosti pri

moskih in zmanjSane neplodnosti pri Zenskah (Kotnik Pir§, TrebuSak Podkrajsek, 2014).

Zdravila, ki bi ozdravilo CF ni, zato zdravljenje poteka simptomatsko. Zaustavljamo
napredovanje bolezni, tako da izboljSujemo pljucno funkcijo in gastrointestinalne tezave,
skrbimo za boljSo prehranjenost in rast organizma pacientov s CF. V zdravljenje je
vklju€enih ve¢ specialistov razli¢nih strok s ciljem zaustaviti napredovanje bolezni. Del
zdravljenja predstavlja tudi skrben nadzor nad preprecevanjem prenosa okuzb ter pogosta

fizioterapija z drenazo bronhialnega sekreta (Cveri€ in sod., 2012).
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Genetski test je analiza specificnega dela DNA. S pomocjo testa ugotavljamo, ali obstaja
sprememba oziroma mutacija v dolo¢enem genu ali na kromosomu (Lovre¢i¢, 2012).

Osnovni namen genetskega testiranja je pomagati ljudem s tveganjem za razvoj in
izrazanje genetskega obolenja. Preiskave zajemajo raziskave genetskega stanja, pogovor
o primernih moznostih, teste reprodukcije ter nudenje podpore druzinam, ki obiskujejo

centre za genetsko svetovanje (Skirton in sod., 2005) .

Vloga medicinske sestre je pomembna na ve¢ ravneh obravnave pacienta. Medicinska
sestra deluje kot samostojna strokovnjakinja v negovalnem timu, prav tako je Clanica
zdravstvenega tima — v sklopu le-tega soodlo¢a 0 zdravstveni obravnavi pacienta.
Usmerjena je v obravnavo pacienta, socasno pa tudi njegove druzine. Glede na to, da je
zdravstvena nega timsko organizirana, omogoca, da se medicinska sestra hitreje
prilagodi stanju in potrebi pacienta s CF. Njena pomembnejsa vloga je tudi skrb za
pretok informacij od pacienta z druzino do zdravstvenega tima in obratno. Zagotavlja,
da je komunikacija u€inkovita, neprekinjena in da so informacije pravilne. Medicinska
sestra je zagovornica pacienta, ker tesno sodeluje z njim, ga globlje spozna in
individualno prilagodi zdravstveno nego. Kot rezultat stalnega sodelovanja nastane
terapevtski odnos. Pomembno je, da je medicinska sestra seznanjena z zadnjimi
smernicami obravnave pacienta s CF, da dobljeno znanje uporablja in tako pacientu
nudi kar najve¢jo moZno strokovno oskrbo. Medicinska sestra je strokovnjakinja

svojega podroc¢ja, svoje delo opravlja profesionalno in kakovostno (Ostir, 2014).

Tekom oskrbe pacienta medicinska sestra prevzema razli¢ne vloge:

1. Diagnosti¢na vloga; V sklopu te vloge medicinska sestra ocenjuje stanje
pacienta in opredeli negovalne probleme kot podlaga negovalnim diagnozam,
katerim sledi nacrt izvajanja le-teh (Strumpf Vindis, 2008).

2. Terapevtska vloga; Kot strokovno usposobljena ¢lanica tima, medicinska sestra
izvaja samostojne aktivnosti pri pacientu.

3. Negovalna vloga; Medicinska sestra v okviru 14 Zivljenjskih aktivnosti
individualno prilagaja aktivnosti glede na potrebe pacienta.

4. Vloga prepreCevanja prenosa okuzb; Izvajanje ukrepov standardne, kapljicne in
kontaktne izolacije.

5. Vloga motivatorja; Medicinska sestra pacientu stoji ob strani in ga spodbuja v

kljucnih trenutkih.
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6. Ucenje pacienta in njegove druzine; Ucenje strategij preprecevanja prenosa
okuzb, aplikacije terapije na domu in dihalnih vaj. Medicinska sestra ob stiku s
pacientom preveri stopnjo znanja in ga spremlja dokler pacient ni samostojen.

7. Odgovornost za lastno izobrazevanje; Kot profesionalka, mora medicinska sestra

poskrbeti za uvajanje novih metod kakovosti in varnosti (Ostir, 2014)
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6 ZAKLJUCEK

Genetsko testiranje je pomembno, ker predstavlja zgodnje odkrivanje dednih genetskih
bolezni in tudi osnovo preprecevanju, nadzorovanju, lajSanju in v prihodnosti tudi
zdravljenju le-teh. Prikazali smo zadnje smernice obravnave pacientov s CF, glede na
to, da pa razvoj molekularne diagnostike, ter novih nacinov zdravljenja poteka tako
hitro, lahko v prihodnosti pri¢akujemo tudi novejse, bolj individualiizirane smernice za
obravnavo pacientov s CF, ki bodo prilagojeni vsakemu posameznemu pacientu. Glavni
cilj diplomske naloge je bil, da celovito opisemo vlogo medicinske sestre pri obravnavi
pacientov s CF. Zajeli smo vsa podro¢ja na katerih smo medicinske sestre aktivne,
posebno smo poudarili pomen komunikacije medicinske sestre z pacientom in svojci.
Prav zato, je njena vloga v strokovnem timu tako pomembna, saj prenasa klju¢ne
informacije, ki jih pridobi od pacienta in druzine. Kot strokovnjakinja je medicinska
sestra aktivna tudi samostojno — v okviru diagnosti¢ne in terapevtske vloga ocenjuje in
izvaja aktivnosti zdravstvene nege, ter po naroc€ilu zdravnika aplicira potrebno terapijo.
Pacientu stoji ob strani in mu pomaga, je prva oseba na katero se pacient in njegova
druzina lahko obrne. Pacientu predlaga kratkoro¢ne cilje in ga tako motivira k
samostojni aktivnosti in ohranjanju upanja. Pomembna je tudi njena vloga pa uéenju
pacienta; pacienta namre¢ spodbuja in spremlja dokler ne postane samostojen v
aktivnostih, ki jih je zmozen opravljati sam. Kot zadnje pa navajamo vlogo, ki bi jo
lahko omenili ze kot prvo: Medicinska sestra stalno spremlja najnovejSe smernice
obravnave pacientov s CF, se stalno izobrazuje in obnavlja. Zagotavlja, da lahko

pacientu pomaga v okviru svojih najbolj§ih zmoZnosti.
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POVZETEK

Za diplomsko nalogo na temo genetskih bolezni smo se odlocili, ker nas izbrano
podro¢je zanima. CF smo si izbrali, ker nam je bila iz skupine redkih bolezni ta
najblizje. CF je genska bolezen, za katero je znacilna napaka na genu CFTR in spada
med avtosomno-recesivna obolenja. Obstaja preko 3000 mutacij gena CFTR, zato se
tudi klini¢ne slike razli¢nih pacientov razlikujejo. CF zato spada med multiorganska
obolenja, znaki zajemajo ve¢ organskih sistemov, od tega so najbolj obremenjena pljuca
in prebavila. Diplomska naloga je sestavljena iz uvoda, v katerem je predstavljena
zgodovina odkrivanja CF, opisana je tudi anekdota, iz katere izhaja simbol CF — 65
vrtnic. Za lazje razumevanje dedovanja smo na zacetku opisali nekaj glavnih znacilnosti
mutacij, ki se lahko zgodijo na genskem ali kromosomskem nivoju. V nadaljevanju smo
se poglobili v simptome in znake bolezni, zaplete ter potek zdravljenja. Podrobno je
opisana problematika hiponatremicne hipokloremi¢ne dehidracije, ki lahko v vrocih
dneh nastane hitro in je lahko smrtno stanje. Opisana je tudi diagnostika CF na splo$no
in v Sloveniji. Omenili smo tudi prognozo bolezni in opredelili pojem deljena skrb. V
zadnjem delu naloge smo se opredelili na viogo medicinske sestre pri obravnavi
pacienta s CF. Predstavili smo njeno samostojno vlogo in vlogo v zdravstvenem timu.
Posebej smo omenili $e njeno negovalno vlogo pri pacientin s CF. Na koncu smo se
opredelili Se na pojem genetsko svetovanje. Predstavili smo druzZinsko drevo in klju¢ne
podatke, ki so potrebni pri ustvarjanju druzinskega drevesa. Opredelili Smo pozitivne in
negativne ucinke genetskega svetovanja ter predstavili teorijo, ki nam sluzi za izracun
tveganja za genetsko obolenje.

Preko celotnega pregleda literature smo ugotovili, da je vloga medicinske sestre vezana
na prav vse dejavnosti pacienta s CF. Medicinska sestra je dejavna tako na podrocju
negovalne ter terapevtske dejavnosti, kot tudi na podrocju poucevanja ter preprecevanja
prenosa okuzb. Klju¢na je tudi njena vloga v strokovnem timu, Kjer je odgovorna za
povezavo med S$tevilnimi ¢lani tima in druzino s pacientom. Ugotavljamo, da je
medicinska sestra nujno potrebna za kvalitetno obravnavo pacienta s CF, zato je

izobrazevanje in strokovno usposabljanje medicinskih sester bistveno za dobro pacienta.

Klju¢ne besede: pacient s cisti¢no fibrozo, medicinska sestra, avtosomno recesivno

dedovanje
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SUMMARY

The topic in this diploma work is genetic diseases. Cystic fibrosis was chosen because it
Is rare genetic disease and our deep interest in this disease. Cystic fibrosis is a genetic
disease, resulting from a mutation in gene of cystic fibrosis. The cystic fibrosis belongs
to the group of autosomal recessive diseases. There are over 3000 mutations reported in
this gene, therefore clinical signs can vary greatly among different patients. Cystic
fibrosis belongs to the group of multiorganic diseases, signs include more organic
systems, the most prevalent are lungs and digestive system. Diploma work is composed
of introduction, where history of discovering cystic fibrosis is described. An anecdote
about symbol of cystic fibrosis — sixty-five roses is also described. The main
characteristics about mutations, which can happen on the gene's or chromosomal level is
also presented for easier understanding of disease heritability. Later on are mentioned
description of hyposodium hypochlorine dehydration, which can be deadly for the
patients with cystic fibrosis on hot days. The diagnostics of cystic fibrosis abroad and in
Slovenia is described afterward. The role of nurse is identified in the last part of
diploma work, meaning as the independent role of nurse and her role in the
multidisciplinary team. Specifically mentioned her role of nursing with patients. The
concept of genetic counseling is described in the end. The family genetic tree and the
key data, which are needed to create a family tree are presented.

Throughout the review of literature was noted that a nurse is included in all activities of
patient with cystic fibrosis. Nurses are being active in diagnostic, therapeutic, nursing,
and studying areas. Besides doing the nursing and the therapeutic work, the nurse also
advise about how infections are transmitted and how can infection be prevented. The
nurse's role in the professional multidisciplinary team is also very important, because
they are responsible for connection between the members of the team, the family and
the patient. In conclusion, the nurse is essential for the quality of treatment of a patient
with cystic fibrosis, therefore the education and professional training of the nurses lead
to better care of the patient.

Keywords: patient with cystic fibrosis, nurse, autosomal recessive inheritance
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