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MS ekams

gaste recessivt arftliga s u domen bland kaukasier dar risk for
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atloner kanda varav D-F508 (70%), 394delTT och 3659delC
i *’»J s Sverlge

2 E:"ystic fibrosis transmembrane conductance regulator) genen ar
ekt vilket paverkar en kloridkanal (glykoprotein) i cellmembranet

= *I‘exokrma kortlar (sasom bukspottkorteln, slemkortlar i 6vre och nedre
luftvagarna) utsondras ej klorid-jonen vilket ger en osmotisk absorption
av natrium och vatten fran ytepiteletin i cellen =>segt sekret

e | svettkortlarna fungerar ej absorptionen av kloridjoner varfor svett med
hogre innehall av Na och Cl utsondras.
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ar CF (2-3% ¢ / popula Ai_ogn -'51" anlaget)

atts vanligtvis vid 5-6 manaders alder (mekoniumileus, dalig
_:"g_'f,‘idiverande luftvagsbesvar (hosta, obstruktivitet))

Pl -

Svetttest (Cl = 60 mmol/L(barn))
- (+ Odling
+ S-Pankreas amylas, F-Chymotrypsin, F-Elastas (bukspottkorteltester)

=

(2-3% missas)

)
i
=

Genotypning (Screening med 32 mutationer)

=

(1% missas)

=

Foljs kliniskt tills motsatsen ar bevisad
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kus aerius, Pseudomonas aeuginosa samt Burkhloidea
i_i_a]t intermittenta infektioner men darefter kronisk
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~ —+Gastrointestinalkanalen:
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~  -De exokrina kortlarna i pancreas forstors (i 80% inom ngr ar). Brist pa
~ bukspottkortelenzym leder till nedsatt absorption av naring, fett och de
- fettlosliga vitaminerna A,D,E & K. Iﬁliniskt ser man stor aptit, stora

o °
= prindar ochn aalo 4 ololol-TaloMWANV/-TaWe = W=Talele]: NAa KO arna as

regress = insulinberoende diabetes utvecklar sig i 10 %.




1),Andningsgymnastik morgon & kvall / Hostteknik,
(Bromhexm |Acetylcystein), DNas (Pulmozyme), Na-

shammare (Amilorid)

ar e [ inflammationshammande: -B2-stimulerare /
_;;ff ionssteroider

. a: -P.o 10- -dgrs/langtids (Amoxicillin / Heracillin/ Ciproxin)
- -3-, "F_— -1.v./Inhal. 10 dgr (Fortum / Ciproxin / Tobramycin..)

== «~ resinsufficiens: -Pancreasenzymer, Ata 50% mer &n normalt / Mkt fett
— f (essentlella fettsyror), Vitamin A, D och E (och K infor operationer)
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_* Kirurgi:
1) Bronkoskopier vid bl.a atelektaser

2) Naspolypkirurgi
...Hjart- och lungtransplantationer (20 % av samtliga lungtransplant.)



1) Naspolyper (i Ca_ 25-56% (Jorissen-99, Brihaye-94, Coste-95, Hadfield-2000) )

o8

2) Sinuit ( 11-94 % har beh.kravande sjd

(Ceporo-87, Moss-95, Kerrebijn-92))

3) Sensorineural hns (pga aminoglykosider).
Otiter ej dverrepresenterade orissen-98, Haddad-94,
Hadfield-2000) .




| _ﬁ_ad I 100% (cuyler-92, Coste-95) .

i

_ ’5, iklistrigt sekret i maxillarsinus osv.
haleu seende

= d__‘;’_’-,-,i'* d pneumatisering av maxillarsinus

_f__, diala max.sinusbegransningen medialiserad = fortrangd nashala

e Ok’ d andel hypolplasi av frontalsinus och spenoidalsinus

-~ - Demineraliserad processus uncinatus
- (Ramsey-92, Kim-97, Krzeski-2001, Eggesbe-2002)
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«Ovt Igt.
- Minskad NO-halt i nasan, troligtvis pga slemhinneskada och minskad yta

frisk slemhinna i bihalesystemet / tilltappta ostier / segt sekret (crasemann-
2002, Thomas-2000, Lundberg-96, Balfour-Lynn-96)




- domonas aerugmosa framodlat fran bihalorna (i
Lhaleklrurgllkakhalespolnmg)Jmf med andra kroniska
plro-82 Crockett-87, Moss-92) .

B Pseudomonas

0 Hemofilus

B A-Hemolyt
Streptococker

B E.Coli

— O Staph. A

B Anaerober |
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Nastappa

Rinnsnuva -

' sinuit

Somnsvarigheter
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‘;%”;" ""—ftv'-a'gsbesvéren kan underskattas av CF-patienterna pga att de ar

'

Kuser erade pa de mer allvarliga akommorna i de nedre luftvagarna och Gl-
k‘aﬂalen (Kennedy-88) .
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Sinuitbesvéren kan dodljas av den regelbundet aterkommande
antibiotikabehandlingen. Diskreta tecken pa infektion, dalig viktutveckling,

okad hosta, andrad sputumfarg, okade Gl-besvar och forandrade
auskultationsfynd pa lungorna = antibiotika ca 10 dgr.
| medel innebar detta en antibiotikabehandling var eller varannan manad.
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patienter med kronisk sinuit) (Wang-2000)




-
mmation:
X ;rﬁ : “‘}
filt -ation i polyperna (rowe-Jones-97) ~4" ! j

: ym i nasallavage
Ce { massekret (Wang-96) 2 v

—,—-,--'""-—-e»:;Kénrglation till genotyp:

_ - -Behandlingskravande polypos (A-F508 / A-F508, A-F508 /| G551D)
(Kingdom-96)

- Storre sjukdomsgrad i ovre luftvagarna & stora polyper (A-F508 / A-
F508 =relativ risk for nasbihalekirurgi 2.33 ) (vorissen-99)







(vid sinuit &/eller polypos) (Ni%‘su a-95 (USA)) :
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v‘ ateralvaggen aven utan subjektiva besvar (pga. risken for mucocele)
__'av_i‘u'ngsjukdom som samvarierar med de sinonasala besvaren (tex. besvarlig

"3

‘.':"“5" uvudvark utan annan etiologi med tydlig inverkan pa livskvaliteten

a ‘aiﬁforbattra distinkta nas- bihalebesvar dar annan medicinsk behandling ej haft
.' lig eTfekt
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’ .;,--"" Mmskad risk for recidiv jmf med polypevulsio (ceporo-87, stern-82, Reilly-85, Hadfield-

— T —w=_2000, Jaffe-77)

— = Polypevulsio = 59-89% recidiv (1,5-8 ars uppfoljning)
- FESS = 20-46% recidiv (1-5 ars uppféljning)

- Polypos- och sinuitrelaterade symptomen tydligt i regress (crockett-87, Jones-

) ’ ’

B

- Minskade nedre luftvagsbesvar och mindre behov av sjukhusvard
(Umetsu-90)

- Lungkapacitet ej forbattrad postoperativt madonna-97)
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jonsfrekvens vid FESS (aibritton-2000) J’ d
- v S — i " - : o
j bort nasbihale smn

vid CF men mildrar symptomen
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Ef‘SS + uppfoljande maxilarsinusskoljningar (manatligen)
osuder ger Iagre frekvens av upprepad kirurgi (10% vs. 47%

rc._‘ O aVa 0 -

. % V o (2-arsuppfolin.)) mMoss-e5)
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re ir rdikation féor ESSAL (endoskopisk sinuskirurgi med antimikrobiellt
i age) efter lungtransplantation (osanin-2000 pga spridning av bakterier fran
sinus till lunga.

) aéal steroid
-'Vid sma polyper (Hadfield-2000)
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- Vid sma icke-symptomatiska polyper

(Spontan regress av polyper beskriven av Stern et al-82 (?77?))
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imer ‘H behandlmg => halften av patienterna bor kunna bli 50 ar
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;-"Eramtlda behandlmg
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o Genterapi
= = (sedan ca 1990 har Ollk vektorer (adeno- & retrovurus mfl, liposomer..)

- Stimulera funktionen hos den befintliga CFTR kloridkanalen?







Den vanligaste recessiv
kaukasier:

- autosomalt recessiv, krom
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- 800 olika mutationer k

- CFTR (cystic fibrosis "
vilket ger paverkan pa

- Dysfunktioneni ¢ e
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1) Kronisk obstruk
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Diagnos:

- Svetttest visar okad klorldsekretlon (> 60 mmolll ) men missar 3-4 %
- Hereditet (25% av sysk nen risker: i
-Genotypning Fk

J1'

10tS fsen ar bevisad (1%)
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Behandling:
- Dimtalt (NaCl)
- Andningsgymnastik morgon & kvall / Hostteknlk

k\l“‘ .

- Slemlésande (Bromhexil ;

.A

- Luftrérsvidgande (Brl Wyl
- Antibiotika vid |r3£ ktion

-

A

.........




Ytterliggare be

- Bronkoskopfé

- Hjart- och lungtransplantationer

- Genterapi
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ONH-sjukdomar vi
1)Naspolyper 5-40%
Diagnos: Optisk mspektlon

Beh - Nasala stepa d
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Hyposmiana | 1) |
Hyposmi enl UPSIT: 21% (Polypgr 30% vs 14%) _
Signifikant sklllnadl JF '

test, p=0.04)

Naspolypo

——

(Grad 1= 23%
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Kumulativ Proportion Ej Koloniseradre med Ps.aerug.
O Complete  + Censored (Kaplan-meier)
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