Mukowiscydoza to choroba genetyczna polegajaca na nieprawidtowej pracy gruczotéw wydzielania
zewnetrznego, prowadzaca do zaburzenia pracy ukladu oddechowego i trawiennego,

a w rezultacie - do powolnego wyniszczenia organizmu i uszkodzenia narzadéw. W wyniku
dziedziczonej mutacji jednego z genéw organizm chorego wytwarza nadmiernie lepka i gesta
wydzieline, ktéra gromadzi sie i zatyka ujscie przewoddédw odprowadzajacych, powodujac ich
niedroznos$¢, wtérne rozszerzenie i zmiany zapalne, zwidknienie lub torbiele w takich narzadach

jak ptuca, jelita, watroba i trzustka.

W Polsce mukowiscydoze stwierdza sie u 1 na 4000 urodzonych dzieci, chorujg zaréwno
chtopcy, jak i dziewczeta. U kazdego chorego stopien ciezkosci przebiegu i objawy kliniczne mogg sie
rézni¢, przy czym do typowych nalezg zmiany w uktadzie oddechowym i trawiennym.

Najczestsze objawy ze strony ukladu oddechowego:

e trudnosci z oddychaniem, $§wiszczacy oddech, dusznosci,
e przewlekly i napadowy kaszel,

e nawracajace zapalenia oskrzeli i ptuc,

e polipy nosa,

e przewlekte zapalenia zatok,

e obturacyjne zapalenie oskrzeli.

Zmiany w ukladzie oddechowym powstate na skutek zalegania $luzu, ktory zatyka oskrzela
oraz ptuca, prowadza do rozwoju zagrazajacych zyciu infekcji, przewlektego stanu zapalnego
i trudnosci z oddychaniem. Zmiany te wystepujg u ponad 90% chorych.

Mukowiscydoza najczes$ciej jest kojarzona z ciezkimi powiktaniami ze strony ptuc, lecz jest to
choroba og6lnoustrojowa, obejmujaca takze uktad trawienny. Zaburzenia w obrebie przewodu
pokarmowego dotycza 75% chorych i moga obja¢ kazdy odcinek przewodu pokarmowego wraz
z powiktaniami pracy watroby i trzustki, prowadzac do ich powolnego uszkodzenia.

Czynnikiem warunkujacym poprawe stanu zdrowia kazdej osoby chorej jest zapewnienie
organizmowi wszystkich sktadnikéw odzywczych w odpowiednich ilo$ciach i proporcjach. Jednak
wystepujace u chorych na mukowiscydoze zaburzenia trawienia i wchtaniania uniemozliwiaja
dostarczenie organizmowi niezbednych sktadnikéw ze wzgledu na $luz blokujacy przeptyw
enzymé6w odpowiedzialnych za rozktad ttuszczéw, weglowodanéw i biatek. Skutkiem tego
do krwiobiegu osoby chorej dociera tylko czes$¢ sktadnikoéw odzywczych, co nasila negatywne skutki
choroby, spowalnia rozwdj i regeneracje tkanek oraz prowadzi do ostabienia oraz powolnego
wyniszczenia organizmu.

U chorych, poza dysfunkcjg uktadu oddechowego i trawiennego, moga wystapi¢ zaburzenia
ze strony uktadu rozrodczego, a takze: opdznienia w rozwoju fizycznym, niedobory tkanki
mie$niowej, niedowaga, szybkie meczenie sie, obnizona odporno$é. Wedtug najnowszych badan
co 25 osoba jest nosicielem uszkodzonego genu powodujgcego mukowiscydoze.

Mukowiscydoza jest nieuleczalna. Rozw6j medycyny pozwala chorym wydtuzy¢ zycie, obecnie
prognozowana dtugos$¢ zycia chorego na mukowiscydoze jest szacowana na okoto 40 lat. Prognoza ta
moze sie zmieni¢ wraz z postepami w leczeniu choroby, ktdre jest kosztowne i wielokierunkowe,
wymagajace codziennych zabiegédw, specjalistycznej diety, terapii i rehabilitacji podejmowanej

w odpowiednich osrodkach.

Mukwiscydoza to ciezka wrodzona choroba, ale przy odpowiednim leczeniu nie przekresla
mozliwo$ci realizacji marzen i osiggniecia sukcesu.
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