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Slimseigjusjukdomur
(cystic fibrosis): meingerd,
greining og medferd

Yfirlitsgrein

Agrip

Slimseigjusjukdémur er arfgengur vikjandi sjik-
démur sem orsakast af stokkbreytingu i CFTR
geninu, en préteinafurd pess myndar jénagdng
sem styra salt- og vokvabuskap i pekjufrumum.
Yfir 1500 stokkbreytingar eru pekktar. Tioni sjuik-
démsins er 1/2.000-3.000 i evropskum pjédum.
Galli i CFTR hefur ahrif 4 seyti pekjuvefs og upp-
toku um hann i ymsum liffeerum. Ahrifin eru mis-
munandi eftir pvi hvada liffeeri 4 1 hlut, en teppa
i seyti utkirtla er sameiginlegt vandamal. Helstu
liffeeri sem verda fyrir dhrifum eru 6ndunarfeeri,
bris, meltingarfeeri og svitakirtlar. Sjukdémurinn
greinist oftast 4 fyrstu manudum lifs og eru
vanprif, saltur sviti og heegdabreytingar vegna
vanmeltingar & fitu algeng birtingarmynd. Til ad
greina sjikdéminn er mogulegt ad gera svitaprof,
erfdaefnispréf og fleira. Ondunarfeerasjukdémur
er oftast alvarlegasti hluti sjikdomsins, med lang-
vinnum sykingum med yktu bélgusvari auk pess
sem lungnaslim er pykkara og 6druvisi samsett en
i heilbrigdum. Samspil sykla vid pekjuvef veldur
pvi ad S.aureus og sidar Paeuruginosa breytast i
slimmyndandi form sem erfitt er ad uppreeta og
gerir pessar tegundir pvi helstu skadvaldana.
Helstu lyf vid 6ndunarfeeraeinkennum eru sykla-
lyf, berkjuvikkandi lyf, lyf sem auka seyti loftvega
og bolgueydandi lyf. 90% sjiklinga hafa vanstarf-
semi briss sem er medhéndlad med brisensimum.
Gott neeringarastand er mikilveeg forsenda allrar
medferdar. Horfur sjiklinga hafa batnad mikid
undanfarna dratugi med vaxandi pekkingu og er
medalaldur nd 37 ar i Bandarikjunum.

Inngangur

Slimseigjusjukdémur (cystic fibrosis) er arfgengur
sjukdémur sem hefur ahrif 4 morg liffeeri, einkum
ondunarfeeri, bris og meltingarfeeri. Einnig hafa
sjiklingar 6venju saltan svita. Sjikdémnum var
fyrst lyst 4 middldum en pa var hinn salti sviti
bendladur vid galdra og bérn med sjikdéminn
stundum talin andsetin. Sidan pa hefur pekk-
ingu um sjikdéminn fleygt fram. A fimmta

aratug sidustu aldar kom 1 ljés ad sjukdémurinn
er erfdasjikdémur sem erfist vikjandi. Arid 1983
var sannad ad sjukdémnum veldur brenglun &
flutningi kl6ridjona yfir frumuhimnur' en 1989 var
sjikdomsgenid og proteinafurd pess skilgreint.?

Orsok sjukdémsins er stokkbreyting i CFTR
(cystic fibrosis transmembrane conductance re-
gulator) geni 4 litningi 7, en CFTR er prétein sem
myndar klériogong i himnum pekjuvefsfrumna.
Fyrsta stokkbreytingin og st algengasta fannst
arid 1989 (AF508) en sidan pa hafa ad minnsta kosti
1500 stokkbreytingar fundist. Erfdirnar eru vikj-
andi (autosomal recessive).> ® Tidni sjikdémsins
er 1/2000-3000 i pjédum af evrépskum uppruna?,
en islenskar rannséknir benda til pess ad tionin sé
mun leegri hérlendis.?

Meinmyndun

Ymsar kenningar eru um pad hvernig stokkbreyt-
ing 1 CFTR veldur sjikdémseinkennum og meina-
freedilegum breytingum hja sjiklingum med
slimseigjusjikdém. CFTR proéteinid er stadsett &
efra bordi pekjuvefsfrumna { hid, éndunarfeerum,
meltingarfeerum og pvag- og kynfeerum, og er
jénagong fyrir kloridjonir. Galli 1 pvi hefur pannig
ahrif 4 seyti pekjuvefsins og upptoku um hann.*”
Ahrifin eru mismunandi eftir pvi hvada liffeeri 4
i hlut og einnig er pekkt a0 mismunandi stokk-
breytingar hafa mismunandi ahrif a liffeerakerfin.!
Til deemis eru sjiklingar arfhreinir fyrir AF508
stokkbreytingunni &vallt med vanstarfsemi briss
en brisstarfsemi helst neer 6skert hja sjiklingum
med sumar adrar stokkbreytingar. Mismunurinn
stafar af pvi hvar i myndunarferli préteinsins
gallinn er.?° P6 er einnig pekkt ad sjiklingar med
somu arfgerd geta haft gjordlika kliniska mynd,
og talid er ad umhverfispeettir og énnur gen og
afurdir peirra hafi par ahrif.®*

CFTR préteinid, sem tilheyrir flokki préteina er
nefnast ATP-binding cassette, er virkjad af cAMP
(cyclic AMP).!” Talid er ad CFTR hafi ahrif 4 6nnur
jonagong i frumuhimnunni annadhvort beint eda
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6beint med pvi ad hafa dhrif 4 himnuspennu. Ein
afleiding pessa er st ad i 6ndunarfaerapekju sjuk-
linga med slimseigjusjiikdém er tekid upp meira af
natriumjénum { gegnum ENaC (epithelial sodium
channel).® Seyti svitakirtla er saltara { sjiklingum
med slimseigjusjikdom, og petta er notad til ad
greina sjukdéminn med sérstoku svitaprofi (10).
Jafnveegi fleiri j6na yfir frumuhimnuna er einnig
talid verda fyrir dhrifum af gollum i CFTR. Petta
6jafnveegi 1 jonaflutningi er talid eiga mestan patt
i meingerd sjikdomsins og veldur teppu i seyti
tatkirtla (exocrine glands).®”

Upphafseinkenni og greining

Algengt er ad vanprif hja ungbérnum séu fyrsta
visbending um slimseigjusjikdém. Sjaldnar koma
fram 6ndunarfeeraeinkenni eda bjigur vegna pess
ad upptaka préteina um meltingarveg er minni
en edlilegt er. Heegdir eru oftast fitugar og illa
lyktandi vegna vanmeltingar. Hja nyburum med
barnabiks-garnalomun (meconium ileus) etti
alltaf a0 utiloka slimseigjusjikdém, en garnalom-
un getur myndast vegna pykkara barnabiks en i
heilbrigdum bornum.® 1 t6flu I eru rakin helstu
einkenni sjiikdémsins.

Slimseigjusjakdémur greinist oftast & fyrstu
manudum lifs. Sums stadar { heiminum fer fram
skimun fyrir sjtkdémnum hja nyburum med pvi
ad meela proteinio trypsin i bl6di (immune reactive
trypsin) sem er til stadar 1 auknu magni hja bérn-
um med slimseigjusjikdém, en pad er ekki gert
hérlendis.® ™ Svokallad svitaprof er gert ef grunur
leikur 4 ad um sjikdéminn sé ad reda en pa er

Tafla I. Einkenni slimseigjusjikdoms, flokkad eftir liffeerakerfum. Stjérnumerkt (*) atrioi
eru oft upphafseinkenni.’° Sja nanar um einkenni i megintexta.

Ondunarfeeri

Endurtekin lungnabdlga*

Langvinn berkjubdlga*

Stafylokokka syking i éndunarvegi*

Langvarandi hosti*

Utbreidd kinnholu- og ennisholubdlga (pansinusitis )

P. aeruginosa 1 berkjuskolvokva

Separ 1 nefi

Meltingarfeeri

Miklar, illa lyktandi eda fitugar haegdir*

Vanbprif barna*

Barnabiks-garnalémun (meconium ileus) *

Garnaldmun (intussusception)*

Stifla i smapérmum

Framfall & endaparmi (rectal prolapse)

Outskyro skorpulifur, gallsteinar eda brisbélga fyrir 30 ara aldur

Einkenni vegna skorts a fituleysanlegum vitaminum (A,D,E,K)

Onnur einkenni

Saltbragd af hao*

Laekkun & natrium i bl6di eda efnaskipta-lyting i bérnum

Kylfufingur

Ofrjosemi, galli | sadras

Holdbjdagur (anasarca)
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sviti framkalladur 4 hud, og styrkur natrium- og
kloridjona meeldur i svitanum. Erfdaefnisprof eru
sidan gerd til ad stadfesta sjukdéminn og greina
hvada stokkbreytingar i CFTR geninu eru til stad-
ar.'’ Klassisk greiningarskilmerki eru eftirfarandi:
1. Klinisk: Daemigerd klinisk einkenni eda fjol-
skyldusaga.
2. Rannsoknir: Svitapréf, erfdaefnisprof eda raf-
hrif 1 nefslimhid (nasal voltage).

Einhver af skilmerkjunum i 1. og 2. purfa ad
vera til stadar til pess ad greina sjikdéminn. Adrar
melingar sem gefa visbendingar um sjikdéminn
eru til deemis greining 4 seedi, meeling &4 ensimum
i saur, meeling & préteinum {1 berkjuskolvokva en
peer eru ekki notadar ad stadaldri.”®

Sumir sjuklingar uppfylla ekki 6ll greining-
arskilmerki og geta til deemis verid med klassisk
einkenni og stokkbreytingar i CFTR en edlilegt
svitaprof. Adrir eru ekki med deemigerd einkenni
heldur veegari sjukdémsmynd med brisbdlgu,
galla i sddras og sepum 1 nefi. Hja slikum sjuikling-
um eetti ad gera erfdaefnisrannsékn til pess ad
erfdaradgjof sé moguleg.’® Ad lokum ma nefna
ad litill hépur er med klinisk einkenni slimseigju-
sjukdéms, par med talid jakveett svitaprof, en
enga stokkbreytingu { CFTR. Asteda sjtikdéms-
ins 1 pessum sjiklingum er 6kunn, en liklega er
um ad raeda Opekkta stokkbreytingu.'? Eins og
buast ma vid eru peir sem greinast eftir taningsar
yfirleitt med veegari sjikdém en peir sem greinast
ungir.”® Hins vegar er mjog mikilveegt ad greina
born med sjukdéminn sem fyrst og rannsoknir
hafa synt ad snemmgreining tengist betri horf-
um.™

Meinmyndun, einkenni og med&ferd

Ondunarferi
bratt fyrir ad stokkbreyting i CFTR valdi oftast
mestum einkennum fra 6ndunarfeerum parf med-
ferd sjiikdémsins ad vera heildraen og taka a 6llu
sem heegt er ad medhondla midad vid einkenni
sjuklinga og pa medferdarmoguleika sem bj6dast.
Mjog mikilveaegt er einnig ad sjiiklingar neerist vel,
og hefur vanneering ahrif a allar hlidar sjukdéms-
ins.® 1

Helstu ondunarferaeinkenni stafa af lang-
vinnum bakteriu- og veirusykingum med boélgu-
svari par sem daufkyrningar (neutrophiles) eru
mest dberandi. Pessu fylgir langvinnur hésti med
uppgangi og meedi.”” Pad jona-djafnveegi sem
myndast vegna stokkbreytingar i CFTR veldur
pykkara slimi i berkjum og breyttu syrustigi sem
beetir vaxtarskilyrdi éndunarfeerasykla og veikir
getu daufkyrninga til pess ad drepa pa. Lungun
eiga einnig erfidara med ad losa sig vid pykka



slimid sem myndast® 7 '* Langtimaafleiding
pessa er versnandi geta 6ndunarfeera til ad sinna
hlutverki sinu, aukin teppa, versnandi loftskipti
og ad lokum ondunarbilun.”” Pessar breytingar
valda pvi ad flestir sjiklingar fa einhvern tima
berkjuaudreitni, likt og i astma.”” Med timanum
myndast skemmdir i berkjuveggjum, berkjur
vikka og berkjusklk (bronchiectasis) kemur fram
4 lungnamynd. Langvinnar kinnholubdlgur og
separ i nefi eru algengir fylgikvillar, en sjaklingar
geta einnig fengid loftbrj6st eda bl6dhosta.®

Akvednar bakterfur eru einkennandi fyrir
lungnasykingarnar. [ byrjun eru pad oftast
Staphylococcus aureus og Haemophilus influenzae,
en seinna i sjukdémsganginum er Pseudomonas
aeruginosa helsti skadvaldurinn og rannséknir
hafa synt ad meira en 70% af fullordnum sjikling-
um eru med sykilinn i loftvegum ad stadaldri'®.
Adrar bakteriur sem reektast oftar dr lungum
slimseigjusjiklinga en heilbrigdra einstaklinga
eru Stenotrophomonas maltophilia, Mycobacteria
adrar en M.tuberculosis, Alcaligenes xylosoxidans
og Burkholderia cepacia complex, en syklun med
peirri sidastnefndu er tengd hradri versnun
sjikdomsins.* - ¥ P. aeruginosa og S. aureus eru
ekki slimmyndandi (non-mucoid) pegar syklarnir
berast i lungun, en vaxtarskilyrdi par eru hvati
ad breytingu pessara bakteriutegunda yfir i slim-
myndandi (mucoid) svipgerd.®? Pessi svipgerd er
litt neem fyrir syklalyfjum og pess vegna er afar
erfitt ad uppreeta hana. Slimmyndandi bakteriur
lifa pannig i sambyli (biofilm) med hyslinum med
tilheyrandi langvinnu bélgusvari og skadlegri
losun & ensimum og bélgumidlum, en valda hins
vegar sjaldan ifarandi sykingu med bl6dsykingu
(sepsis).®

Reglulegt eftirlit er lykilatridi 1 medferd
sjiklinga med slimseigjusjukdém. Fylgjast parf
vel med einkennum sjtiklinga og er pad gert med
reglulegum leeknisheimséknum (sex sinnum &
ari hér & landi), likamsskodun, reektunum &
hrdka og lungnastarfsemispréfum. Meelt er med
reektun 4 hraka ad minnsta kosti fjorum sinnum
4 ari. Pegar lungnasjikdémur er langt genginn
getur verid naudsynlegt ad meela sdrefnismettun,
beedi med mettunarmeeli ttleegt og jafnvel med
bl6dgasmeelingu pegar pad 4 vid. Pessar meel-
ingar gefa til kynna hvort porf er 4 medferd med
sdrefni. Réntgenmynd af lungum er tekin ef um
brada versnun 4 einkennum er ad raeda og grunur
um lungnabdlgu, loftbrjost eda samfall & lunga,
en annars arlega. Lungnastarfsemisprof eru
einnig mikilveeg { ad meta versnanir, svo og 6nd-
unareefingar sem hjalpa til vid hreinsun slims tr
lungum.” 7 T6lvusneidmyndir gegna hins vegar
lykilhlutverki i greiningu berkjusktlks.?
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Meodferd vid lungnasjikdémi hja sjiklingum
med slimseigjusjukdom ma groflega skipta 1 eft-
irfarandi flokka:

e Syklalyf

¢ Berkjuvikkandi lyf

e Lyf sem auka hreinsun loftvega

e Bolgueydandi lyf

e Sjukrapjalfun

e Strefni

¢ Lungnaigraedsla

Auk pess skipta athafnir og dagleg umgengni
miklu mali. Deemi um petta er st regla ad sjikling-
ar sem ekki hafa langvinna P.aeruginosa sykingu
mega alls ekki umgangast pa sem hafa slika syk-
ingu.’® Einnig er talid mikilveegt fyrir sjiklinga
ad stunda almenna hreyfingu eins oft og audid
er og talid ad slimid i loftvegunum losni frekar
vid areynslu. Vaxandi 4hersla er 16g0d & medfero i
heimahsi.”?

Hér verdur farid yfir syklalyfjamedferd og einn-
ig reett stuttlega um medferd med boélgueydandi
lyfjum og hyperténisku saltvatni. Yfirlit yfir adra
flokka medferdar ma sja i toflu II.

Syklalyf
Brad versnun 4 hoésta, hrakamyndun eda
meedi, er algengasta dstaeda pess ad sjaklingar
leita leeknis utan reglulegra heimsdkna. Vid
pessar adsteedur getur Sndunarmeeling (FEV1)
einnig leekkad, auk versnunar a einkennum.
Meoferd skal pa hefja med syklalyfjum og
berkjuvikkandi lyfjum, en syklalyf eru einnig
gefin ef sykill reektast ar hraka an pess ad
einkenni séu til stadar. Medferd skal standa
yfir 1 2-4 vikur.% >

Best er ad bida eftir sykla- og naemisrann-
sokn par til medferd med syklalyfi er hafin. Ef
veikindi eru mjog brad, skal gefa tvo syklalyf
sem baedi vinna a P.aeruginosa, til deemis fltior-
6kindlon og aminéglykosio. Pessa lyfjablondu
skal einnig nota ef alvarleg P.aeruginosa syk-
ing er stadfest med syklaraektun, en { veegari
tilfellum ma einungis nota annad lyfid. Vio S.
aureus sykingu skal nota videigandi syklalyf, til
deemis dikloxacillin.'>'” Hafa skal { huga ad oft
parf steerri skammta og fleiri gjafir syklalyfja
hja sjuklingum me?d slimseigjusjikdém. Orsok
pessa er medal annars st ad dreifingarrimmal
vatnsseekinna lyfja, par med talid flestra sykla-
lyfja, er aukid par sem sjiklingarnir eru oft
vanneerdir og med hlutfallslega litinn fituvef.””
% Venjan er ad gefa ekki sama syklalyfid vid
tveer versnanir i r60 vegna heettu 4 myndun
6neemis. Byrjad er 4 medferd i tofluformi, en
stundum getur purft ad leggja sjuklinga inn til
medferdar med syklalyfi i ed ef versnunin er
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Tafla Il. Medferd lungnasjikdoms T slimseigjusjakdomi.* 6 15 2326

Medferdarflokkur

Virkni

Abendingar

Annad

Syklalyf

Raedst gegn syklum.

Bradar versnanir, bakteriur
raektast T hraka.

Sja nénar i texta.

Berkjuvikkandi lyf
(beta-adrenvirk)

Vinna gegn teppu i loftvegum,
en han er til stadar v/stiflunar
loftvega med slimi og pykknunar &
berkjuvegg v/bdlgubreytinga.

Notad 7 flestum fullordnum
sjuklingum, einkum ef astmalik
einkenni eru til stadar. Hefur litil
ahrif 7 langt gengnum sjakdomi.
Einnig notad 7 versnunum.

Faar stérar rannséknir
hafa verid gerdar
vardandi gagnsemi,
er p6 almennt notad.
Lyfin polast vel.

Lyf sem auka hreinsun
loftvega:

>Hypertoniskt saltvatn
T loftadaformi

> DNasi (Pulmozyme)

> N-acetyl-cystein
(Mucomyst)

> Eykur hreinsun & slimi
ar loftvegum, baetir
lungnastarfsemi, faekkar
versnunum.

> Klyfur DNA, minnkar seigju
slims. Beetir lungnastarfsemi.

> Minnkar seigju slims in vitro,
liklega med pvi ad brjéta sulfio-
tengi.

> EKkKi ljést hveneer & ad gefa,
gagnast liklega flestum.

> Sjdklingar med daglegan hosta
og hrakamyndun og a.m.k.
veega teppu.

> EkkKi ljést hveneer & ad gefa,
virdist ekki gagnast mikio.

> Qdyrt.

> Dyrt. Gefid einu
sinni a dag 1 loftuda.

> Rannsoknir ekki
sannad gagnsemi
in vivo.

Bolgueydandi lyf

Minnka bélgu T loftvegum.

Astmaeinkenni. Vié langvarandi
P.aeruginosa sykingu er haegt ad
préfa notkun makrélida.

Sja nénar i texta.

Mikilveeg medferd hja 6llum

Ymsar mismunandi
aodferdir til: bank,

Sjukrapjalfi Hjalp vid ad hést limi. jakli framleida hrak
jakrapjalfun ljalp vid ad hésta upp slimi Zj:g|;;ium sem framleida hraka éndunarmynstur og
' vesti.
Notad i 6ndunarbilun til ad hindra Ekki til 268ar
Sdrefni lungnahaprysting og hjartabilun Vio alvarlega surefnispurrd. g

(cor pulmonale).

rannsoknir & gagnsemi.

Lungnaigraedsla

Lengir lifun.

Stigvaxandi éndunarbilun,
versnandi starfraen geta,
meirihattar lungnafylgikvillar eda
vaxandi 6neemi fyrir syklalyfjum.

Fara vel yfir abendingar
og frabendingar adur
en akvoroun er tekin.

alvarleg, svarar ekki syklalyfjum i tofluformi
eda ef neemispréf synir 6nemi fyrir syklalyfj-
um sem unnt er ad gefa { tofluformi.”

[ sumum tilvikum eru syklalyf { toflum gefin
stodugt par sem syklalyfjakirar vid versnanir
duga ekki til pess ad uppreeta lungnasyking-
ar. Petta er umdeild medferd vegna heettu a
myndunar éneemis fyrir syklalyfjum og gagn-
semi hefur ekki verid sénnud.”’ Rannsoknir
4 tobramycin-tida syna hins vegar ad hann
gagnast sjuklingum med medalsleeman sjik-
dém og kréniska P. aeruginosa sykingu, med
pvi ad beeta lungnastarfsemi, minnka péttni P.
aeruginosa 1 hraka og feekka innlagnardégum.*®

Bélgueydandi lyf

Bélgan 1 berkjum sjuklinga med slimseigju-
sjikdém er svar vid 4rds sykla og i peim
skilningi naudsynleg, en 4 hinn béginn benda
rannsoknir til pess ad ykt bolgusvar og 6jafn-
veegi 1 b6lgumidlum valdi hluta af einkennum
sjukdémsins, eins og hefur verid reett um hér
ad framan.** Til pess ad draga tr bélgu hafa
veri0 reynd nokkur lyf, medal annars barkster-
ar, makroélidar og ibtprofen.

Barksterar i tofluformi gagnast vid versn-
unum en aukaverkanir, svo sem hakkun
blédsykurs, dreri (cataract) og vaxtarskerd-
ing, hindra almenna notkun. Peir eru hins
vegar notadir { vissum tilvikum, til deemis ef
astmaeinkenni eru mikil, hja sjiklingum med
,allergic bronchopulmonary aspergillosis” og
i sumum tilfellum hja bradveikum sjikling-
um.*> ¥ Barksterar i inndda eru notadir ef



astmaeinkenni eru til stadar, en rannsaka parf
betur hvort peir eru gagnlegir vid adrar ad-
steedur.®

[ ljés hefur komid ad notkun makrélida vid
ondunarfeerasykingum i slimseigjusjikdémi
beetir lungnastarfsemi og horfur, 6had pvi hvort
sykingin er uppreett. Leiddar hafa verid likur
ad pvi ad makroélidar hafi bélgueydandi 4hrif,
en erfitt hefur reynst ad sanna pad med klin-
iskum rannséknum. Rannsoknir syna einnig ad
makroélidinn azithromycin breytir starfsemi og
tjaningu pétttengslaproéteina 1 pekjuvef lungna
in vitro.® Pessi protein stjorna fleedi jona og
vokva gegnum pekjuna og er pvi hugsanlegt
ad jakveed ahrif makrolida a lungnasjikdém
slimseigju stafi af nokkurs konar leidréttingu a
jonaflutningi sem geeti beett fyrir vanstarfsemi
CFTR ftarlegar rannséknir parf til ad skyra
petta samband betur. Meelt er med ad ihuga
notkun makrolida til lengri tima hja sjiklingum
eldri en 6 dra sem eru med kréniska P. aeruginosa
sykingu og svara ekki annarri medferd.'> *

Hypertoniskt saltvatn

Gallinn i CFTR préteininu er talinn valda
leekkun & styrk NaCl i berkjuvokva. Petta leidir
til vatnsskorts sem veldur pvi ad berkjuslim
pykknar og verdur akjosanleg boélfesta sykla.
Eftir sykingu pykknar slimid enn meira og
vitahringur myndast.*?* Til pess ad auka NaCl
og vatn i berkjuvokva hefur verid reynt ad gefa
sjiklingum med slimseigjusjikdém hypertén-
iskt (5-7%) saltvatn { innddaformi. Rannséknir
hafa synt ad pessi 6dyra medferd reynist vel,
beetir lungnastarfsemi og hefur engar lang-
tima aukaverkanir. Ekki er fullljést hveneer
skal beita pessari medferd, en liklegt er ad hin
gagnist flestum sjiklingum.?

Bris
Vanstarfsemi briss hrjair um 90% sjiklinga med
slimseigjusjikdém. Hun er talin stafa af stiflum
i brisgdngum a grunni gallans i CFTR & svipadan
hatt og lyst er hér ad framan. Vid pessar adsteedur
né brisensimin ekki ad komast inn i meltingarveg-
inn, heldur sitja fost i brisgéngunum par sem
pau virkjast og valda med timanum eydingu a
vef, bandvefsmyndun og bl6drum.® Af pessum
fibrotisku blodrum dregur sjikdémurinn nafn sitt
en peim var fyrst lyst arid 1936'. Afleiding pessa
a meltingu er sa ad fita og prétein eru ekki melt
sem skyldi og an medferdar eru sjiklingar med
fituskitu og vannaerdir.”®

Meoferd vid brisvanstarfsemi i slimseigju-
sjukdémi felst 1 gjof brisensima i tofluformi.
Einnig getur vanmelting & fitu leitt til skorts a
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fituleysanlegum vitaminum (A, D, E og K) og eru
sjiklingum pvi gefin vitamin aukalega.”
Langerhans-frumur { brisinu sem framleida in-
sulin verda i fyrstu ekki fyrir merkjanlegum &ahrif-
um vegna bandvefsmyndunar, en med aldri eykst
tioni sykursyki vegna minnkadrar framleidslu
insulins og aukins insulinvionams. Fylgjast parf
reglulega med bl6dsykri og medhondla sykursyki
ef hiun greinist en hafa ber i huga ad medferdin
er ad sumu leyti frabrugdin medferd sykursyki
i 60rum sjuklingum. Skert stjornun a bl6dsykri
hefur neikveed ahrif 4 lungnastarfsemi og gerir
horfur slimseigjusjiklinga almennt verri.' %

Meltingarfeeri
Gott neeringardstand er talid mjog mikilvaegt
sjiklingum med slimseigjusjikdém og pad
hefur mjog vidtek &hrif a sjikdémsganginn®.
Meltingarvokvar eru, eins og seyti annarra
kirtla likamans, pykkari. Fyrir utan ad geta leitt
til barnabiks-garnastopps (meconium ileus) hja
nyburum, getur seinna & esevinni myndast stifla i
smapormum (distal ileal obstructive syndrome,
DIOS). Reynt er ad medhondla DIOS med lyfjum
en oft parf ad gripa til skurdadgerda i peim til-
gangi ad losa stifluna. Auk pessa er vélindabak-
fleedi algengt og sjuklingar geta med timanum
fengid , fibrosing colopathy”, en pad eru bélgur og
prengingar sem myndast i ristli.”®

Gallstifla 1 sjuklingum med slimseigjusjikdém
getur leitt til gallsteinamyndunar og gall-
skorpulifrar (focal biliary cirrhosis), sem sidar
getur leitt til portedar-hdprystings. Oft gefa
lifrar- og gallsjakdémar engin einkenni, en veg
heekkun & lifrarensimum getur verid til stadar.®
Ursodeoxycholic acid (Ursodiol®) er gallsyra sem
er oft notud til medferdar en gagnsemi lyfsins
hefur enn ekki verid ad fullu sénnud med slembi-
rannsoknum.*

Onnur liffeeri

A fésturstigi er proski sadrasar mjog hadur CFTR
préteininu. Pratt fyrir neega framleidslu a4 seedi,
eru flestir karlmenn med slimseigjusjiakdém 6frjo-
ir vegna 6fullkomins flutnings & saedi um sadras-
ina, og i sumum tilfellum er sadrasin ekki til stadar
fra feedingu. Hins vegar er oft haegt ad nota saedi
peirra til teeknifrjovgunar. Athyglisvert er ad flest-
ir karlmenn sem eru sddrasarlausir fra feedingu
(CBAVD, congenital bilateral absense of vas defe-
rens) hafa flestir galla i CFTR-geninu sem hefur
ekki dhrif & starfsemi annarra liffeera. Pessar stokk-
breytingar i CFTR eru pad veegar ad slimseigju-
sjukdémur kemur ekki fram en peer syna einnig ad
proski sadrasar krefst algerlega edlilegs CFTR. Til
samanburdar md nefna ad verulega parf ad draga
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Hlutfall fullordinna af 6llum sjaklingum ¢
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Mynd 1. Synir fjolda full-
ordinna sjiiklinga (eldri
en 18 dra) med slimseigju-
sjiikdém og hlutfall peirra
af heildarfjolda sjiiklinga,
d drunum 1965-2001 1
Bandarikjunum.®
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ar starfsemi CFTR til pess ad brissjukdémur komi
fram. Birting slimseigjusjikdéms i
liffeerum er pvi hao alvarleika stokkbreytinganna
i CFTR.">* Tidni 6frjésemi hja konum med slim-
seigjusjiikdém er um pad bil 20%, en allar eru p6
med minnkada frjésemi sem er tengt vannaeringu

og 6edlilega pykku slimi i leghalsi.!®

mismunandi

Sjuklingar med slimseigjusjikdéom eru almennt
med beinpynningu ef midad er vid medaltalstolur
fyrir aldur og kyn. Pessi beinpynning getur leitt
til aukinnar heettu 4 beinbrotum. Kalk i tofluformi
hefur verid notad sem medferd en hefur ekki
dugad sem skyldi, og nu er verid ad meta hvort
bisfosfénot séu fysilegur kostur.®

Sjuklingar med slimseigjusjikdém geta haft
kylfufingur (clubbing) og ofmyndun beins i lidum
(hypertrophic osteoarthropathy)* T 2-9% tilfella
eru til stadar lidbolgur, en paer vara oftast stutt i

z

einu.?? Einnig virdist vera aukin heetta & endur-

teknum bldaedasegum, en 4steeda pess er 6kunn.*

Horfur og préun medferdar

Pad eru einkum eftirfarandi atridi sem gera horfur
slimseigjusjiklinga verri en ella: Kvenkyn, AF508
stokkbreyting, sykursyki, vannering og langvinn
berkjusyking med slimmyndandi Pseudomonas
aeruginosa. Adur fyrr voru lifslikur sjiklinga
med slimseigjusjikdém sleemar og feestir nadu
fullordinsaldri.® Horfur hafa batnad umtalsvert,
og arid 2005 voru medallifslikur sjuklinga i
Bandarikjunum teep 37 4r’ Fullordonum sjik-
lingum fer pannig stédugt fijdlgandi (mynd 1).
og leeknar fullordinna, svo sem lungnaleeknar

og meltingarleeknar, hafa pvi purft ad taka e
meiri patt i medferd sjukdémsins i samvinnu vid
barnalekna.?

Hornsteinar medferdarinnar eru enn i dag peir
somu og adur fyrr, g6d neering og syklalyf, en
ny syklalyf vinna betur & sykingum en pau eldri
gerdu. Vaxandi pekking mun veentanlega leida til
nyrra medferdarmoguleika en i pvi efni er einkum
horft til erfdaefnismedferdar. Adrar medferdarleid-
ir sem koma til greina eru lyf sem auka seyti klérs
og lyf sem minnka seyti natrfums. Vonir standa
til ad yfirstandandi rannséknir beri drangur og ad
med nyjum lyfjum lidi sjuklingum betur og horfur
peirra veenkist enn frekar. &
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Cystic Fibrosis - Review

The purpose of this paper is to give a brief overview of
cystic fibrosis; its pathogenesis, diagnosis, treatment

and prognosis. Cystic fibrosis is an autosomal recessive
disorder, which is caused by a mutation in the CFTR
protein, a chloride channel in epithelial cell membranes.
More than 1500 mutations are known. The incidence

is 1/2.000-3.000 in nations of European origin. The

CFTR mutation influences the secretion and absorption
by epithelium in various organs. The consequences

are different depending on the organ, but there is a
global tendency for obstruction of secretory glands.

The primary organs affected are the respiratory tract,
pancreas, gastrointestinal tract and sweat glands. The
disease is most often diagnosed during the first months
of life, with a common presentation of salty tasting

sweat, failure to thrive and diverse faecal problems.
Possible diagnostic tools are sweat test and DNA testing.
Respiratory symptoms cause most morbidity, with chronic

Key words: Cystic fibrosis, CFTR, pathogenesis, diagnosis, treatment.

infections and an exaggerated inflammatory response.
Abnormal water and electrolyte composition leads

to thicker respiratory secretions compared to that of
healthy individuals. The interaction of pathogens with the
epithelium causes S.aureus, and later Paeuruginosa, to
transform into a mucoid form which is much more difficult
to eradicate with antibiotics, making them a significant

part of the disease burden of cystic fibrosis. The main
respiratory medications are antibiotics, bronchodilators,
mucolytic agents and anti-inflammatory agents. 90% of
cystic fibrosis patients have pancreas insufficiency which is
treated with pancreas enzymes. A good nutritional status is
a necessary basis for any further treatment. The prognosis
of cystic fibrosis patients has improved greatly over the
last few decades in parallel with increased knowledge,
and the average survival is currently 37 years in the
United States.
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