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TSUSTILINE FIBROOS

ORPHA: 586; OMIM: 219700

Ulevaade

Tsustiline fibroos (ing. k. cystic fibrosis) on parilik haigus, mille puhul on hairitud normaalse koostisega keha
sekreetide tootmine, mis omakorda m&jutab erinevate organsiisteemide toimimist. Tsistilise fibroosi (TF)
puhul on iseloomulik klassikaline simptomite triaad: krooniline kopsuhaigus, k6hunaarme eksokriinne
(valisnérendarmete) puudulikkus ning higi soolasuse tous.

Tekkemehhanism

TF on tingitud mutatsioonist 7. kromosoomis CFTR geenis, mistdttu hdirub mineraalide ja vee tasakaal kdigis
keha sekreetides ning sekreetide viskoossus tGuseb seetdttu oluliselt. Keha sekreete toodavad spetsiaalsed
naarmed, mis labi vastavate juhade kehavedelikke eritavad, kas seesmiselt (kopsudes hingamisteedesse voi
kéhundarmest soolestikku) voi valiselt (nt higi produktsioon higinddarmete kaudu naha pinnale). Kui
normaalselt liigub viskoosne kehasekreet labi nddarmejuha oma toimekohta, siis tsistilise fibroosi korral
naarmejuhade ummistuvad paksu ja kleepuva sekreediga, mis seetGttu pShjustab juha obstruktsiooni
(ahenemist). Tihke sekreet on heaks s66tmeks bakteritele, mis soodustavad infektsiooni ja kroonilise poletiku
teket erinevates organites, peamiselt kopsus ja kbhundarmes.

Limakorgid kopsus

Limakorgid khunaarmejuhas

Joonis 1. Tihke lima peetumine hingamisteedes ja kbhunddrmejuhas. Modifitseeritud. (Miles for Cystic Fibrosis, 2021)

Esinemissagedus
Tsistiline fibroos on kdige sagedasem eluiga liihendav geneetiline haigus valgel rassil. Eestis on tsiistilise
fibroosi esinemissagedus 1 juhtum 4500 elussiinni kohta. Euroopas on levimus 1 juhtum 5000 elusstinni
kohta (Orphanet).



Kliiniline pilt ja avaldumine
Tsustiline fibroos on olemuselt krooniline, siivenev haigus ning véib haarata kdiki organsiisteeme.
Klassikalistel juhtudel esineb progresseeruv obstruktiivne kopsuhaigus, kdhundarme eksokriinne
(valisnorenadrme) puudulikkus ja klooriioonide kontsentratsiooni suurenemine higis. Soolestik, maks ja
suguorganid véivad samuti olla haaratud. Haiguse kliiniline avaldumine ja raskusaste vdivad varieeruda
raskest kahjustusest (mitme organi haaratus) kuni kerge kahjustuseni (iihe organi haaratus) voi
asimptomaatiliseni (ainult higindarmete haaratus).
TF simptomid v&ivad esmakordselt avalduda mis tahes vanuses, kuid enamikul haigeist ilmnevad
haigusnahud siiski esimestel eluaastatel.

Hingamisteede poolsed kaebused:

Krooniline kéha (produktiivne), vilistav hingamine, Shupuudus

Sagedased alumiste hingamisteede nakkused ja bakteriaalsed pdletikud. Korduvad
kopsuinfektsioonid pdhjustavad kroonilist kopsukahjustust

Pusivad muutused kopsurontgenil: bronhide péordumatu laienemine (bronhektaasiad), kopsu vGi
selle osa kokkulangemine (atelektaasid), pdletikulised vedeliku kogumid (infiltraadid)

Alumiste hingamisteede ahenemise nahud

Ninapolllbid, mis pdhjustavad ninahingamistaksitust

Varjustused p&skkoobastes kompuutertomograafilisel uuringul

Trummipulksérmed, uuriklaaskiitiined (kroonilisest hupuudusest)

Seedetraktipoolsed kaebused:

Toitumuslikud haired: kaalu- ja kasvupeetus;
toitainete defitsiit

K6hulahtisus (rasvroe)

Maksapuudulikkus

Diabeet (suhkruhaigus)

Kéhunddre toodab seedimiseks vajalikke aineid, mis
sekreedi néol pankreasejuha kaudu soolestikku
sekreteeritakse. Selle funktsiooni héirumisel tekivad
probleemid toitainete lagundamisel ja imendumisel
ning voib kujuneda toitainete defitsiit, mis lapseeas
tingib kasvu ja kaalu mahajédmuse.

Seedumata rasv tekitab spetsiifilise vdljandgemise ja
I6hnaga kéhulahtisust.

Maksapuudulikkus voib kujuneda kui ummistub
sapijuha. Sapijuha lilesandeks on sapi transport
maksast soolestikku. Obstruktsioon sellel teekonnal
tekitab maksakahjustust, mis voib viia elutédhtsa
organi sidekoestumise ja puudulikkuseni.

Kbhunddre toodab ka veresuhkru taseme
reguleerimiseks vajaminevat insuliini, tsiistilise fibroosi
patsientidel voib insuliini puuduse foonil kujuneda
diabeet.



- Mekooniumiileus 10-20%-1 on esimeseks haiguse avaldumiseks
vastsiindinueas mekoonium-niudesoole obstruktsioon
(esmasroe peetumine soolestikus).

- Distaalne intestinaalne obstruktsiooni Toidu, lima ja rooja takistus soolestikus. Selline
stindroom takistus sooles voib péhjustada kéhuvalu, puhitust,
kéhukrampe, iiveldust ja s66giisu véihenemist. Rasketel
juhtudel véib esineda oksendamist ja k6hulahtisust.

Higindarmete poolsed kaebused:

- Sudame riutmihaired Tsdistilise fibroosi korral on hdiritud soolade
tagasiimendumine higist, mis tingib higi suurenenud
- Keha Glekuumenemine naatriumi ja kloriidide sisalduse. Selle tagajdrjel

hdirub keha mineraalide tasakaal, mis voib
pohjustada siidame riitmihdireid ja keha
tilekuumenemist.

Suguorganite poolsed kaebused:

Tsdstilise fibroosiga poisslaps vdib olla siindinud ilma seemnejuhata v3i on seemjejuha tihke sekreedi tottu
labimatu. Seemnejuha on oluline spermi valjaviimiseks testistest. Seemnejuha puudus vai labimatus
pohjustab viljatust. Tutarlastel voib samuti esineda viljatus tingituna emaka limaskesta sekreedi muutustest
ja ebaregulaarsest menstruatsioonist.

PGhjused

Tsustiline fibroos on autosoom-retsessiivne haigus. See tahendab, et haigus avaldub, kui haigestunu
molemad geeni alleelid kannavad muutust CFTR geenis. Haigestunud isiku kumbki vanem kannab thes
alleelis haigusseoselist muutust, kuid teine alleel on terve ja vanematel seega haigus ei avaldu. Kordusrisk
vanematel tsustilise fibroosiga lapse slinniks on 25%.

Haigestunu parandab haigust pdhjustava muutuse oma lastele:
- Kui partner kannab Uhes alleelis haigusseoselist muutust, siis kordusrisk on 50%
- Kui partner on samuti homosligoot, siis 100%
- Kui partner ei kanna haigusseoselist muutust, siis vdga madal, vérreldav tavapopulatsiooniga.

Ravi ja jalgimine

Tsstisel fibroosil puudub pdhjuslik ravi, haiguse kasitlus keskendub siimptomite leevendamisele ja
nakkushaiguste ennetamisele. Hingamisteede sekreedi vedeldamine (mukoltitikumidega) ja lima koguse
vdahendamine aitab dra hoida infektsioonide teket kopsudes ja hingamisteedes. Hingamisteede infektsioonide
raviks on olemas inhalaatorid. Krooniliste bakteriaalsete kopsupdletike puhul on vajalik antibiootikumravi,
mis sOltuvalt bakterist ja tundlikkusest antibiootikumile vdib pidevalt muutuda. K8hundarme puudulikkuse
korral on vajalik vitamiinide, enstiimide ja toitainete asendus soodustamaks toidu lagundamist ja
imendumist. Diabeedi korral on vajalik insuliinravi.

Tsustilise fibroosi patsient jadb pediaatri, kbrva-nina-kurguarsti ja pulmonoloogi jalgimisele.

Vajalik oleks vaktsineerimine riiklikus immuniseerimiskavas olevate vaktsiinidega ning lisaks ka pneumokokk-
nakkuse, Covid-19 ja gripi vastu (Terviseamet - immuniseerimiskava vélised vaktsiinid ja nende kasutamine,
covid-19 minu lisatud).

Vajadusel ja s6ltuvalt terviseprobleemidest flisioteraapia ja taastusravi.



Prognoos

Tsdstiline fibroos on raske haigus, kuid varajane diagnoosimine, paremad teadmised haigusest ja
simptomaatilise ravi vdimalused on tunduvalt tdstnud haigete elukvaliteeti ja véljavaateid. Peamiseks
terviseseisundi allakaiguks ja surmapdhjuseks on kopsuhaigused.

Kasulikud lingid:
EESTI TSUSTILISE FIBROOSI UHING - https://etfy.ee/

Kasutatud allikad:
http://www.orpha.net

https://rarediseases.org

Eesti Arst


https://etfy.ee/
http://www.orphanet.fr/
https://rarediseases.org/
https://rarediseases.org/

