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ANOTACIJA

Sis metodiskai materials ir sagatavots un paredz&ties visiem specialistiem (neonatologiem,
pediatriem — gimenes arstiem, vecmatém, medicinas masam u.c.), kas iesaistiti jaundzimusSo aprapeg.
Nemot véra, ka no 2019. gada 1. jalija ir uzsakts paplasinats jaundzimuSo skrinings, specialistiem
nepiecieSams iegtt informaciju par retajam slimibam, kuras ir ieklautas jaunaja mates un bérna
aprupes plana.

Metodiska materiala mérkis ir iepazistinat lasitajus ar seSam slimibam — fenilketoniiriju,
galaktoz€miju, iedzimtu biotinidazes deficitu, hipotireozi, virsnieru garozas hiperplaziju un cistisko
fibrozi — pamata Itment, lai sniegtu prieksstatu par to, kas ir $is slimibas, kadas ir miisdienu terapijas
un diagnostikas iespg€jas, kada informacija sniedzama vecakiem, kad slimiba tiek diagnosticéta.

Sis metodiskais materials sagatavots, izmantojot jaunako zinatnisko literatiiru un publikacijas,
ka ar1 starptautiskas vadlinijas.

Metodiska materiala autore ir ginekologe, B@rnu kliniskas universitates slimnicas

Mediciniskas genétikas un prenatalas diagnostikas klinikas vaditaja leva Malniece.
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SAISINAJUMU UN NOSACITO APZIMEJUMU

SARAKSTS
17-OHP 17-hidroksi-progesterons
AKTH adrenokortikotropais hormons
BTD biotinidaze
E. coli Eschericia coli baktgrija
EEG elektroencefalogramma
GALT galaktozes-1-fosfata uridiltransferaze
iv intravenozi
MRI magnétiskas rezonanses izmekl&jums
Na natrijs
PAH fenilalanina hidroksilaze
T4 tiroksins

TSH tiroidstimul&josais hormons



IEVADS

No 2019. gada 1. julija Latvijas Republika tiek uzsakts paplasinats jaundzimusSo skrinings [3].
Lidz Sim ilgstosi vienigas slimibas, kuram tika veikts jaundzimuso skrinings, bija fenilketoniirija un
iedzimta hipotireoze [2]. Abas §is slimibas ir diezgan biezi sastopamas Latvijas iedzivotaju vidi un
ir arst&jamas ar vienkarSiem, 1&tiem Iidzekliem. Uzsakot paplasinatu jaundzimuso skriningu, rodas
nepiecieSsamiba specialistus iepazistinat ar vél ¢etram retam slimibam — cistisko fibrozi, iedzimtu
virsnieru garozas hiperplaziju, iedzimtu biotinidazes deficitu un klasisko galaktoz€miju. Retas
slimibas sastop reti: 1 no 2000 cilvéku. Vairums arstu §is slimibas nepazist. [1] Tad&l specialistiem
pietriikst zinaSanu par So slimibu butibu, ka rezultata var rasties gritibas pamatot vecakiem
skrininga nepiecieSamibu, un tas var ietekmét specialista ricibu, ja skrininga rezultati neatbilst
normai.

Saja metodiskaja materiala ir apkopota isa informacija par visam se$am paplasinataja
jaundzimus$o skrininga iek]autajam slimibam, to epidemiologiju, klasiskajiem simptomiem, pamata
diagnostikas metodém un butiskakajiem arst€Sanas principiem.

Nemot véra, ka slimibas ir sarezgitas un specifiskas, metodiskaja 1idzekli ir atspogulota tikai
galvena informacija, vérSot uzmanibu uz to, ka pilnveértigu slimibu diagnostiku, izvertésanu,
arst€Sanu un novéroSanu veic pieredz€jusi specialisti — bérnu endokrinologi, bérnu pulmonologi,
genétiki, pediatri ar kompetenci retajas slimibas.

Metodiska materiala galvenais merkis ir veidot galveno prieksstatu par jaundzimuso skrininga
ieklautajam retajam slimibam. Padzilinata, pilnveértiga informacija tiks iegiita, apmeklgjot kursus,

kuriem Sie metodiskie materiali ir izstradati.



1. METABOLAS SLIMIBAS

1.1. Klasiska galaktozémija un klinisko variantu galaktozémija
1.1.1. Kopsavilkums par slimibu

Epidemiologija

Galaktozémija ir slimiba, kas rodas galaktozes metabolisma traucgjumu rezultata un ietver
tadas slimibas ka klasiska galaktozémija, klinisko variantu galaktoz€mija un biokimisko variantu
galaktoz€mija. Rietumu pasaules valstis slimibas prevalence ir 1/40 000 Iidz 1/ 60 000. Biezak §1
slimiba ir sastopama kaukazieSu izcelsmes populacija. Sievietes un viriesi slimo vienadi biezi.
Klasiska galaktozemija

Klasiskajai galaktozémijai tipiski pirmie simptomi paradas zidainu vecuma un izpauzas ar
€dinasanas trauc€jumiem, sliktu svara dinamiku, aknu $tinu bojajumu, spontanu asinoSanu, E. coli
izraisitu sepsi. Ja berns nesanem galaktozi saturoSu uzturu pirmajas desmit dzives dienas, tad
neonatalas pazimes atri izziid un neattistas tadi simptomi ka aknu mazsp&ja, sepse un nave
jaundzimus$a perioda. Diemzgl, neskatoties uz agrinu terapiju, berniem ar klasisko galaktozémiju
saglabajas paaugstinats attistibas aiztures risks, valodas trauc€jumu (bérnibas apraksijas un
dizartrijas) un motoras funkcijas traucgumu risks. Gandriz visam sievietém ar klasisko
galaktoz@miju attistas priekslaicigas olnicu izsikSanas sindroms.
Klmisko variantu galaktozémija

Klinisko variantu galaktozémijai ir raksturigas dzivibu apdraudoSas komplikacijas — aknu
bojajums ar aknu cirozi, spontanas asinosanas, slikta svara dinamika, &dinasanas griitibas U. C. St
slimiba parasti izpauzZas afrikanu izcelsmes iedzivotajiem. To var nepamanit jaundzimuso elpas
testa skrininga, jo hipergalaktozémija nav tik izteikta ka klasiskas galaktozémijas gadijuma. Ja
bérns pirmajas desmit dzives dienas nesanem laktozi saturoSu uzturu, tad komplikacijas, kas

raksturigas jaundzimu$o vecuma, tiek novérstas. Saja gadijuma pacientiem nav vélino komplikaciju.

[4]

1.1.2. Diagnostika

Diagnozi klasiskajai galaktoz€mijai un klinisko variantu galaktoz€mijai apstiprina
paaugstinata galaktozes-1-fosfata limena koncentracija eritrocitos un samazinats eritrocitu enzima

galaktozes-1-fosfata uridiltransferazes Iimenis, un/vai bialéliska patogéna mutacija GALT géna. [15]
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Klasiskas galaktozémijas gadijuma eritrocitos galaktozes-1-fosfata Iimenis parasti ir augstaks
par 10 mg/dL un GALT enzima aktivitates nav vai ta ir Joti zema limeni. Savukart klinisko variantu
galaktoz€mijas gadijuma ir raksturigi, ka eritrocitu GALT enzima aktivitate (kuras nav vai kura ir
praktiski nenosakama afrikaniem) ir daudz augstaka Iimeni (t. i., > 10% no normas) smadzenés un
zarnu audos. Citiem individiem ar klinisko variantu galaktoz€miju GALT enzima aktivitate var bt
> 1% no normas, bet nekad augstaka par 10-15% no normas. [15]

Jaundzimus$o skrininga gan klasisko galaktozémiju, gan klinisko variantu galaktozémiju var
atklat 100% gadijjumu. Programmas, kas méra kop&jo galaktozes Itmeni asinis, nevis eritrocitu

GALT enzima aktivitati, var palaist garam klinisko variantu galaktozémiju.

1.1.3. Slimibas vadiSana

Primaro izpausmju novérsana

Ikvienam jaundzimu$ajam, kuram skrininga konstatéta pozitiva galaktozémija, nekavgjoties
japartrauc laktozi saturo$s uzturs, kamer tiek veikta talaka izmekl&Sana. Ja eritrocttu galaktozes-1-
fosfata koncentracija ir > 10 mg/dL un eritrocitu GALT enzima aktivitate ir < 10% no normas,
turpina di€tu ar ierobeZotu galaktozes daudzumu, visus piena produktus aizvieto ar maisjjumiem,
kuru sastava nav laktozes un kuri satur ne-galaktozes oglhidratus; uzturs vairs nav tik svarigs péc
zidainu un agrinas bérnibas vecuma, tomér tiek rekomendets ieveérot bezgalaktozes dietu visu
atlikuso mazu. [9]
Izpausmju arsteSana

DaZos gadijumos pirma dzives gada laika ir nepiecieSama kataraktas operativa terapija.
Bérnibas apraksijas un runas dizartrijas dél nepiecieSamas nodarbibas ar logope&du. Attistibas
izvertéSana kliniska psihologa vadiba javeic psihologam un pediatram. Skolas vecuma bérniem
nepiecieSsams piemérots atbalsts un speciala pedagogiska pieeja, lai attistitu maciSanas prasmes.
Hormonu aizvietojosa terapija nepiecieSama aizkav€tas pubertates un primaras vai sekundaras
amenorejas attistibas gadijuma. [15]
Sekundaro komplikaciju novérsana

leteikts lietot kalciju, D vitaminu un K vitaminu, lai novérstu samazinato kaulu
mineralizaciju [15].
Citi svarigi faktori

Regulari jauzmana toksisko metabolitu uzkrasanas, kas raksturiga kataraktas, valodas

attistibas trauc€jumu, priekslaicigas olnicu izsikSanas un osteoporozes gadijuma [15]. Bérni ar
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galaktoz€miju nedrikst sanemt kriits pienu vai maksligos maistjumus, kas satur laktozi, ne ar1 govs
pienu, piena produktus un produktus, kas satur kazeinu vai stikalas, ka arT medikamentus, kas satur
laktozi un galaktozi.

Gritniecém ar klasisko galaktozi jaievero stingra bezlaktozes diéta.

Lai diagnozi noteiktu p&c iesp&jas atrak, nepiecieSams veikt griitniecu diagnostiku gimengs,
kuras ir atklata mutacija GALT geéna. Ja tas nav izdarits griitniecibas laika, jaundzimusajam

nepiecieSsams veikt GALT enzima limena izmeklé$anu. [15]

1.2. Biotinidazes deficits
1.2.1. Kopsavilkums par slimibu

Epidemiologija

Biotinidazes deficits ir autosomali recesiva metabola slimiba, kas rodas enzima trikuma
rezultata. Slimibas prevalence ir 1-9/100 000, bet mutacijas nesgjs ir katrs 120. iedzivotajs [16].
Kliniska aina

Pacientiem, kuriem slimiba netiek arstéta, parasti novéro $adus simptomus: krampju epizodes
(parasti tie ir miokloniski krampji, bet var but ari grand mal un fokalie krampji un infantilas
spazmas), muskulu hipotonija, elposanas trauc€jumi — hiperventilacija, balsenes stridors, apnoja,
attistibas aizture, dzirdes zudums (sensoneirals), redzes trauc€jumi (optiska atrofija).

Pirmie simptomi nearstétiem pacientiem var izpausties no vienas nedélas lidz 10 gadu
vecumam, tom&r vidgji tie sakas apmeéram tris 1idz Cetru ménesu vecuma. Daziem var biit tikai viens
simptoms, bet citiem — vairaki. [7]

Simptomi, kas var paradities vélak: eksantéma, atkartotas viralas un bakterialas infekcijas
(imtndefictta dgl), alop&cija, konjunktivits, kandidaze, ataksija, progresgjosa spastiska paralize un
mielopatija.

PusaudZzu vecuma pacientiem var novérot muskulu vajumu, parézi ekstremitatés, ka ari
skotomas attistibu [16].

Bérniem un pieauguSajiem ar dal&ju biotinidazes deficitu var biit jebkur§ no ieprieks
minétajiem simptomiem, bet izpausmes var bt vieglas un pastiprinaties stresa situacijas (piemé&ram,

akiita infekcija) [7].



1.2.2. Diagnostika

Izmainas analizes

Par biotinidazes deficitu var liecinat metabola acidoze ar ketozi un paaugstinats laktatu,
organisko skabju (acidiirija) un amonjaka Iimenis asinis.
Diagnozes noteikSana

Diagnozi var apstiprinat div§jadi:

e enzima biotinidazes limenis asinis (seruma vai plazma) ir pazeminats vai nav nosakams;

¢ veicot molekularo izmekl&Sanu, BTD géna tiek atrasti bial€liski patogéni varianti.
Izmainas citos izmekléjumos

MRI izmekl&jumos var konstateét dazadas smadzenu struktiiras izmainas, §Is izmainas uz
terapijas fona var mazinaties un izzust.

EEG var nove@rot izmainas, kas raksturigas epilepsijai, §Ts izmainas uz terapijas fona mazinas
un izzad. Pretepilepsijas medikamenti nav efektivi [16].

Audiogramma var novérot sensoneiralu dzirdes zudumu.

1.2.3. Slimibas vadiSana

Primaro simptomu arsteSana

Pacientiem jauznem biotins (atseviski vai multivitaminu sastava) 5—-10 mg/diena [17] visu
atlikuso miizu. Rekomendé uznemt tablesu vai pulvera veida (jaundzimusajiem un zidainiem). Visi
simptomi p&c biotina uznemsanas parasti izzid, tomer var saglabaties dzirdes trauc€jumi un redzes
nerva atrofijas raditie simptomi, it Tpasi, ja diagnostika ir ieilgusi. P&c biotina terapijas uzsakSanas
bérniem parasti notiek strauja psihomotora attistiba. [16]

Ja slimiba nav laikus diagnostic€ta un pacientam ir metabola dekompensacija, kas izpauZzas ar
metabolu ketoacidozi un hiperamonémiju, krizi iesp&jams apturét, veicot adekvatu rehidrataciju un
péc nepiecieSamibas ievadot bikarbonatu acidozes novérSanai. Atseviskos gadijumos nepiecieSama
hiperamonémijas korekcija ar natrija benzoata un fenilacetata ievadi. Ja stavoklis ir ieildzis, var bt

nepiecieSama hemofiltracija vai hemodialize. [7]



1.3. Fenilketonurija
1.3.1. Kopsavilkums par slimibu

Epidemiologija

Fenilketontirija ir autosomali recesiva metabola saslims$ana. Slimibas incidence pasaul€ ir
1/15 000, bet Latvija incidence ir 1/8000 jaundzimuso.
Kliniska aina

Ja slimiba nav diagnostic€ta jaundzimusSo skriningd vai nav arsteta, pacientam noveéro
progres€josu attistibas Un smagu augSanas aizturi, izteiktu mikrocefaliju, krampju lekmes, tremoru,
ekz&€mu, vemsSanu, izteiktu sviedru aromatu. Turpmak attistas uzvedibas izmainas (hiperaktivitate)
un motoras funkcijas trauc&jumi. [14]

Nearstétiem pacientiem attistas dzila, neatgriezeniska gariga atpaliciba, ka ari motoro funkciju

ierobezojumi [4].

1.3.2. Diagnostika

Slimiba tiek diagnostic€ta jaundzimuSo skrininga, kura laika tiek noteikts fenilalanina limenis
asins parauga. Slimiba tiek apstiprinata, veicot molekularo genétisko izmekléSanu PAH génam. Lai

slimiba rastos, ir nepiecieSama mutacija abas al€les.

1.3.3. Slimibas vadiSana

Primara terapija

JaundzimuSajam, kuram diagnosticéta fenilketoniirija, nepiecieSama adekvata hidratacija.
Bitiski ir saglabat mates pienu, péc tam nodroSinot adekvatu Skidruma tilpumu; dal&ji vai pilnigi
(atkariba no fenilalanina limena) mates pienu aizstaj ar specialu maisijumu, kura sastava nav
fenilalanins. Ja fenilalanina Itmenis ir loti augsts un péc sakotngjas terapijas nekritas pietiekami
strauji, nepiecieSams intravenozs infuzs. [14]

Turpmak pacientam ir jaierobezo fenilalaninu saturo$i produkti (produkti ar augstu
olbaltumvielu saturu) un jauznem aminoskabes, kuras di€tas ierobezojumu d€] netiek uznemtas
dabigi [11]. Pacientam diéta jaievéro visu mizu. Di€tas neievéroSanas gadijuma attistas smagi

garigi trauc€jumi, var pievienoties epilepsija.
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Atseviskos gadijumos (atkariba no mutaciju veida un nemot véra provokacijas provi) terapija
var izmantot Saperonu—tetrahidrobiopterinu. [6] Latvija $o terapiju var izmantot tikai nelielai dalai
pacientu, jo pacientiem visbiezak sastopama mutacija homozigota forma, ka rezultata atlieku
enzims neeksisté un Saperonu terapijai nav nozimes. Ir ari situacijas, kad pacientam ir kombing&ta

terapija — gan jaievero diéta, gan jalieto perorala Saperonu terapija. [14]
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2. ENDOKRINAS SLIMIBAS

2.1. Iedzimta virsnieru garozas hiperplazija
2.1.1. Kopsavilkums par slimibu

Biezakais (90-95% gadijjumu) iedzimtas virsnieru garozas hiperplazijas célonis ir
21-hidroksilazes (21-OH) nepietickamiba. Slimiba ir autosomali recesiva, un to izraisa mutacija
CYP21A2 gena. Otrs slimibas c€lonis (~ 5% gadijumu) ir 11-beta-hidroksilazes deficits, ko izraisa
mutacija CYP11B1 géna. V@l retak slimibu var izraisit mutacijas génos HSD3B2 (3p-hidroksi-
steroid-dehidrogenaze-2), CYP17Al (170-hidroksilaze / 17,20-liase), CYP11A1l (P450scc;
holesterola blakuskézu Skel$anas enzims), STAR (steroidgénais akiitais regul&josais proteins StAR),
CYB5A (citohroms b5), un CYPOR (citohroma P450 oksidoreduktaze).

Slimiba rodas, jo virsnieru garoza tiek trauc@ta kortizola sint€ze no holesterola. 21-OH
nepietickamibas d€] virsnieru garoza tiek pastiprinati sintezeti androgénie hormoni, ka rezultata
intrauterini notiek virilizacija, bet reiz€ém rodas salszudes forma. Smagas pakapes virilizacijas
gadijuma, ja attistas sieviskais auglis, nereti péc dzimsanas tiek noteikts nepareizs dzimums. Tadgl
loti svarigi ir dzemdibu iestade pareizi izvertét aréjos dzimumorganus. [12]

Izskir klasisko formu, kas attistas prenatali smaga enzima deficita dél, un neklasisko formu,
kas rodas viegla enzima deficita rezultata.

Iedzimtai virsnieru garozas hiperplazijas klasiskajai formai izskir:

1) parasto viriliz&joso formu (~ 25% no visiem pacientiem);

2) salszudes formu (attistas ~ 75% individu). [12]

JaundzimusSajiem ar klasisko formu ir liels dzivibu apdraudosa stavokla attistibas risks, kas
rodas elektrolitu disbalansa dél.

Savukart jaundzimusSajiem ar neklasisko formu postnatali noveéro hiperandrogénisma pazimes.

Meiteném ar neklasisko formu piedzimstot nav virilizacijas pazimju.

2.1.2. Diagnostika

Diagnozi nosaka, nemot véra klinisko ainu, 17-OHP limeni jaundzimuSo skrininga un
paaugstinatos virsnieru izcelsmes androgénos hormonus. Neklasisko formu diagnosticg, veicot
AKTH stimulacijas provi un nosakot 17-OHP Ilimeni. Lai diagnosticétu salszudes formu,

nepiecieSsams noteikt plazmas renina aktivitati un elektrolitus seruma. Salszudes formai raksturigs
12



disbalanss — hiperkali€mija un hiponatriémija. Biezi attistas arT hipoglikémija. Diagnozi apstiprina,
atrodot patogénas mutacijas abas CYP21A2 (vai citas iepriekSminétajas) géna aléles. Argjo

dzimumorganu attistibas traucéjumu gadijuma obligats ir kariotipa izmekl&jums. [12]

2.1.3. Slimibas vadiSana

Izpausmju arstesana

Lai maksimali palidzétu pacientiem, diagnozi nepiecieSams noteikt p&c iesp€jas atrak.
Slimibas adekvatai terapijai nepiecieSama multidisciplinara komanda, kura atrodas pediatrs, urologs,
kliniskais genétikis, psihologs un kuru vada bérnu endokrinologs.

Klasiskajai virsnieru garozas hiperplazijas formai ir nepiecieSama glikokortikoidu
aizvietojosa terapija — hidrokortizons. Papildu glikokortikoidu deva jasanem stresa apstak]os (proti,
planveida operacijas, drudza, Soka, traumas gadijuma). Kad pacients ir pieaudzis, terapija var lietot
prednizolonu un deksametazonu.

Pacientiem ar salszudes formu papildus jasanem ari mineralkortikoidu aizvietojosa terapija —
fludrohidrokortizons, un nepiecieSsamibas gadijuma adaptétajam maisijumam japievieno natrija
hlorids (nepiecieSams salszudes formas gadijuma).

Operativa virilizacijas pazimju terapija jaapsver tikai smagos virilizacijas gadijumos un
ieverojot, ka jebkura operativa iejaukSanas var nozimigi traucét seksualo funkciju.

Neklasiskajai virsnieru garozas hiperplazijas formai ne vienmér ir nepiecieSama terapija.
Daudziem individiem izpausmes paradas tikai pubertates laika vai pé€c dzemdibam. Bitiskaka
terapija ir kaulu blivuma saglabasana, prieks$laicigas pubertates arstéSana, policistisko olnicu

sindroma arstésana.

2.2. ledzimta hipotireoze
2.2.1. Kopsavilkums par slimibu

ledzimta hipotireoze ir biezi sastopama slimiba, kuras incidence ir 1/2000 lidz 1/4000
jaundzimuso.

Pirmie simptomi parasti attistas paris méneSu vecuma, biezakas kliniskas pazimes ir ilgstoss
miegs, &dinaSanas trauc&jumi, aizciet€jumi, ieilgusi dzelte, miksedémas pazimes, plasi avotini,
makroglosija, nabas triice un hipotonija. Turpmak bérns 1€ni aug, ir kavéta psihomotora attistiba. Ja

bérns netiek arstéts, NOveéro smagu garigu atpalicibu un mazu augumu.
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ledzimta hipotireoze var biit permanenta vai parejosa. 85% gadijumu célonis ir
vairogdziedzera disgenéze, bet 10—15% gadijumu — iedzimta vairogdziedzera hormonu biosintézes
klada.
Sekundara iedzimta hipotireoze var attistities iedzimta hipopituitarisma, ka art periféro audu
vairogdziedzera hormonu nejutibas gadijuma.
Parejosa iedzimta hipotireoze attistas priekslaikus dzimusSiem b&rniem endémiskajos joda

deficita regionos [10].

2.2.2. Diagnostika

Diagnozi nosaka, veicot jaundzimuso skriningu, bet apstiprina, nosakot TTH un FT4 limeni
asins seruma. Turklat jaundzimuso skrinings balstits tikai (!) uz primaras hipotireozes diagnostiku
(netiek noteikta sekundara).

Atseviskos gadijumos nepiecieSama papildu izmekl€Sana — ultrasonografija.

2.2.3. Slimibas vadiSana

Visiem pacientiem ar iedzimtu hipotireozi jasanem miizilga hormonu aizvietojosa terapija ar
levotiroksinu. Rekomendéta sakuma deva ir 10—-15 mcg/kg/diena. Pacientam javeic regulara TSH
un T4 Iimena kontrole. [10]

Bérniem, kuriem savlaicigi (lidz 2. dzives ned€lai) uzsakta hormonu aizvietojo$a terapija,
intelekta Itmenis ir vienads ar vienaudZiem. Zemaks intelekts var attisties bérniem, kuriem terapija
uzsakta velak par 30 dienu vecumu, ka arT gadijuma, ja lietotas mazakas L-tiroksina devas neka

rekomendgts, ka arT smagu hipotireoidisma formu gadijuma.
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3. SISTEMISKAS SLIMIBAS

3.1. Cistiska fibroze
3.1.1. Kopsavilkums par slimibu

Cistiska fibroze ir visbiezak sastopama genctiska slimiba eiropeidu rasé. Slimibas
prevalence ir 1/8000 lidz 1/10 000 iedzivotaju. Ta ir hroniska progres€josa slimiba, kuras pirmas
izpausmes parasti novero agra b&érniba, retak jau piedzimstot novéro mekonija ileusu. [13]

Slimiba var skart jebkuru ieks$€jo organu, bet galvenas siidzibas rada elpoSanas sistéma
(hronisks bronhits), aizkunga dziedzeris (mazsp€ja, pusaudzu diabéts, pankreatits), retak — zarnu
trakts (obstrukcija) vai aknas (ciroze). Visbiezak sastopamai cistiskas fibrozes formai raksturigi
elposanas trauc€jumi, gremosSanas problémas (Steatoreja un aizcietéjumi) un netipiska augSana.
Viriesi biezi vien ir neaugligi. Sastopamas ari formas ar vélinu sakumu, kuras parasti norit vieglak
vai izpauzas tikai ar vienu no simptomiem.

Slimibu izraisa mutacijas abas CFTR géna al&les.

3.1.2. Diagnostika

Diagnostika notiek, veicot sviedru testu, ka arT nosakot mutacijas CFTR géna. Jaundzimus$o

skrininga iesp&jams diagnosticét Iidz pat 95% gadijumu. [5]

3.1.3. Slimibas vadiSana

Slimibu uzrauga multidisciplinara cistiskas fibrozes komanda, kuras sastava ir pulmonologs,
gastroenterologs, fizioterapeits, uztura specialists [8].

Slimibas terapija galvenokart ir simptomatiska. Galvenais uzdevums ir bronhodrenaza, laiciga
antibakteriala terapija, aizkunga dziedzeru enzimu aizvietojoSa terapija un uztura bagatinataju
uzpemsSana gremoSanas traucgjumu del. Videja dzivildze cistiskas fibrozes pacientiem ir
35-40 gadi. [5]

Atsevisku mutaciju gadijuma pasaulé pieejama etiologiska terapija ar transmembranu

vadiSanas regulacijas modulatoriem [8].
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