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POVZETEK

Dedne oziroma gen(et)ske bolezni se prenasajo iz generacije v generacijo in so zato genetsko
pogojene. Vzroki dednih bolezni so poskodbe in podedovane spremembe genov oziroma
kromosomov. Nekatere dedne bolezni povzrocajo spremembe kromosomov, ki so posledica
napak v gametogenezi oziroma v mejozi pri nastajanju spolnih celic (jajéeca, spermiji).
Kromosomske nepravilnosti se v celici odrazajo kot spremembe v Stevilu ali v
sestavi/strukturi posameznih kromosomov. Do njih lahko pride spontano zaradi napake pri
delitvi celice, lahko pa jih tudi povzrocijo reaktivne kemijske spojine ali ionizirajoce sevanje.
Pojavijo se pri priblizno 5 % populacije.

Najpogostejsa genska kroni¢na dedna bolezen je cisti¢na fibroza, katere prenasalec je vsak
trideseti Evropejec. V azijskih in afriskih drzavah se pogostost cisti¢ne fibroze manjsa.

V Sloveniji deluje Drustvo za cisti¢no fibrozo Slovenije, ki nudi pomo¢ in oporo bolnikom s
CF in njihovim svojcem. Simbol cisti¢ne fibroze pa je rdeca vrtnica.

S pomocjo intervjujev bolnikov in njihovih starSev sva spoznali njihovo Zivljenje, z anketo pa
sva ugotovili, da so mladi o tej bolezni premalo ozaves¢eni.

Glavni namen raziskovalne naloge je ozavestiti tudi najine sovrstnike o tej bolezni in
natan¢neje spoznati vzroke ter Simptome te bolezni.

KLJUCNE BESEDE: cisti¢na fibroza, dedne oziroma genske bolezni, simptomi, ozaves¢enost
mladih, zZivljenje s cisti¢no fibrozo.



ABSTRACT

Hereditary or genetic diseases are passed down from generation to generation and are
therefore genetically determined. The causes of hereditary diseases are damage and inherited
changes in genes or chromosomes. Some hereditary diseases cause changes in chromosomes,
which are the result of defects in gametogenesis or meiosis in the formation of gametes (eggs,
sperm). Chromosomal abnormalities are reflected in the cell as changes in the number or
composition / structure of individual chromosomes. They can occur spontaneously due to a
cell division defect, but they can also be caused by reactive chemical compounds or ionizing
radiation. They occur in about 5% of the population.

The most common genetic disease is cystic fibrosis, which is transmitted by one in thirty
Europeans. In Asian and African countries, the incidence of cystic fibrosis is declining.

The Cystic Fibrosis Society of Slovenia also operates in Slovenia, offering help and support to
patients with CF and their relatives. The symbol of cystic fibrosis is the red rose.

With the help of interviews with patients and their parents, we learned about their lives, and
through a survey we found that young people are insufficiently aware of this disease.

The main purpose of the research paper is to make our peers aware of this disease and to get
to know the causes and symptoms of this disease in detail.

KEY WORDS: cystic fibrosis, hereditary or genetic diseases, symptoms, awareness of young
people, living with cystic fibrosis.



1 UVvOD

Cloveske dedne bolezni so bile in so velik zdravstveni, Custveni ter socialni problem tako za
posameznika in njegove svojce kot tudi za medicino in javno zdravstvo ter druzbo v celoti.
Genetske nepravilnosti nastanejo zaradi nepravilnosti v genih ali kromosomih. Nekatere med
njimi, kot je npr. rak, so posledica poskodb dednine, ki se v Zivljenju zgodijo v dolocenih
celicah nasSega organizma, sam izraz “genetske bolezni” pa v sploSnem raje uporabljamo v
primerih bolezni, pri katerih gre za poskodbe genetskega materiala v vseh celicah organizma,
kar pomeni, da je poSkodba navzoca od spocetja in da smo jo podedovali od starSev. Zato
govorimo o dednih boleznih.

Vloga javnega obvescanja predvsem v Solah je pri poznavanju bolezni, njihovih vzrokov in
posledic izjemno pomembna. Ker se nama je zdelo, da je javnost premalo obveséena 0 boleznih
sva se odlocili predstaviti eno izmed njih in sicer cisti¢no fibrozo.

Cisti¢na fibroza je ena izmed najpogostejSih genskih bolezni, katere prenasalec je vsak trideseti
Evropejec. V javnosti ta bolezen ni prevec prepoznavna. Ve¢ji odmev v medijih je doZivela leta
2009, ko je novembra potekal 1. teden osveScanja o cisti¢ni fibrozi, vendar je po najinem
mnenju o tej bolezni $e vedno premalo informiranih ljudi. V Sloveniji se predvidoma vsako leto
rodijo 3 do 4 otroci s cisti¢no fibrozo.

Namen in cilj raziskovalne naloge

Ker je cisti¢na fibroza manj znana tezka, neozdravljiva bolezen, sva se odlocili, da jo bova
poizkusali predstaviti v prvi vrsti najinim sovrstnikom ter seveda tudi ostali javnosti.

Osnovna okvara pri cisti¢ni fibrozi je nepravilen transport natrija in klora v celicah.

Posledica tega je, da se v plju¢nih mesickih nabira gosta, lepljiva snov, ki masi plju¢ne mesicke.
Zaradi tega je dihanje oteZeno, pogosto prihaja do infekcijskih okuzb; to lahko v skrajnem
primeru pripelje tudi do odpovedi pljuc.

Zanimalo naju je, kje je vzrok bolezni, predvsem pa kaksni so simptomi, kako poteka
zdravljenje ter kako se bolniki z boleznijo spopadajo in ali 0 njej govorijo. Ker ima Spela
sorodnika s to neozdravljivo boleznijo se nama je raziskovalna naloga zdela Se toliko bolj
zanimiva in pomembna.

Najprej sva prebirali literaturo o genetiki, mutacijah in simptomih na internetu in v knjigah,
nato pa sva opravili $e intervju z bolnikom in njrgovo materjo.

Najina raziskovalna naloga pa temelji predvsem na boljsi prepoznavnosti cisticne fibroze v
javnosti med ljudmi.



1.1 HIPOTEZE
Hipoteze, ki sva si jih pri raziskovalni nalogi zastavili, so:

1. Ljudje o cisti¢ni fibrozi nimajo dovolj znanja in se s tem ne obremenjujejo prevec
2. Bolezen v vec€ini primerov odkrijejo ze pri dojenckih
3. Cisti¢na fibroza je neozdravljiva

1.2 METODOLOGIJA
Najina raziskovalna naloga je :

1) Teoreti¢na - opisuje problem/koncept, ki sva si ga zastavili (Cisti¢na fibroza med nami).
Uporabili sva naslednje metode: iskanje podatkov po spletu ter literaturi in delo z
raCunalnikom.

2) Prakti¢na - hipoteze sva poizkusili potrditi oziroma zavreé¢i s pomo¢jo ankete, ki sva jo
sestavili in intervjuja z materjo enega od bolnikov s cisti¢no fibrozo.

Uporabili sva metodi: ankete in intervjuja.
V anketi so sodelovali dijaki naSe Sole, nekateri profesorji in najini druZzini.
V intervjuju pa je na najina vprasanja odgovarjal 15 letni decek in njegiva mama.
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2 DEDNE ALI GENSKE BOLEZNI
Dedne bolezni so gen(et)ske bolezni, saj se prenasajo iz generacije v generacijo in so zato

genetsko pogojene. Vzroki dednih bolezni so poSkodbe in podedovane spremembe genov oz.
kromosomov. Nekatere dedne bolezni povzrocajo spremembe kromosomov, ki so posledica
napak v gametogenezi 0z. v mejozi, pri nastajanju spolnih celic (jajéeca, spermiji).
Kromosomske nepravilnosti se v celici odrazajo kot spremembe v Stevilu ali v sestavi/strukturi
posameznih kromosomov. Do njih lahko pride spontano, zaradi napake pri delitvi celice, lahko
pa jih tudi povzrocijo reaktivne kemijske spojine ali ionizirajoCe sevanje. Zajamejo lahko cele
kromosome, lahko pa tudi samo dele posameznih kromosomov.

Genetska bolezen je motnja z eno ali ve¢ nenormalnostmi v genomu. Te se navadno pojavijo
ze v Casu razvoja zarodka ali pa nastanejo zaradi izpostavljenosti okoljskim dejavnikom.
Genetske bolezni se pojavijo zaradi sprememb ali mutacij v DNK-zapisu posameznika.

Genetska bolezen je vsaka bolezen, ki jo povzro€ijo spremembe v posameznikovem genomu.
Te se lahko kazejo kot majhne (mutacija v eni bazi DNK) ali ve¢je spremembe (kromosomske
nenormalnosti, ki vkljuujejo dodajanje ali odvzemanje celotnega kromosoma oz. niza
kromosomov). Nekatere genetske bolezni se lahko dedujejo, druge pa nastanejo zaradi
sprememb ali mutacij v Ze obstojeCem genu 0z. skupini genov. Mutacije se pojavijo bodisi
nakljuc¢no bodisi zaradi nekaterih izpostavljenosti dejavnikom iz okolja.

2.1 GENETIKA )

Genetika je panoga biologije, ki proucuje dedovanje, lastnosti genov in DNK. Ceprav je bila
dednost opazena ze tisocletja, je bil Gregor Mendel, znanstvenik, ki je delal v 19. stoletju, prvi,
ki je znanstveno preuceval genetiko, poimenovali so ga tudi pionir genetike. Genetski procesi
delujejo v kombinaciji z okoljem organizma in izkusnjami, ki vplivajo na razvoj in vedenje.

SLIKA 1: DNA
SLIKA 2: GREGOR MENDEL
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2.2 GEN
Gen je osnovna materialna enota dedovanja, nosilec dedne lastnosti. Geni z medsebojno

interakcijo vplivajo na telesni razvoj in vedenje. Sestojijo se iz dolge verige DNK, ki vsebuje
promotor za nadzor aktivnosti gena in kodirajoc¢e zaporedje, ki doloca rezultat gena. Celotni
komplement genov v organizmu ali celici imenujemo genom. Po zadnjih ocenah ima ¢loveski
genom nekaj pod 3 milijarde baznih parov in okrog 20.000-25.000 genov.

genl
s_gcn 2

-
-——gen

A

, _~_ Segmento de

J :%ADN o gen
7 ,’,

Cromosoma

SLIKA 3: KROMOSOM

2.3 KROMOSOMSKE NEPRAVILNOSTI
Kromosomske nepravilnosti(anomalije) nastanejo zaradi sprememb v strukturi kromosoma ali

sprememb v S$tevilu kopij kromosomov v celici. Tovrstne spremembe, ki jih imenujemo
kromosomske mutacije, lahko vodijo v razvoj bolezni ali pa imajo za posledico razlike v
fenotipu. Razumevanje klini¢nega pomena genetske variacije je zapleten proces, ki zahteva
veliko znanja. Danes so na voljo tehnologije, ki omogocajo hitrejSe in natancnejSe zaznavanje
genetskih variant. Ker so Stevilne bolezni genetsko pogojene, je potreba po ozavescenosti ljudi
vedno vecja.

2.4 VRSTE GENETSKIH BOLEZNI

V obsezni paleti genetskih bolezni in stanj lahko med drugim najdemo sréno-zilne bolezni in
infarkt, mozgansko kap, rak dojk, rak prostate, rak crevesa, sladkorno bolezen tipa 1 in 2,
Alzheimerjevo bolezen, osteoporozo, laktozno intoleranco, hemofilijo, pritlikavost, dusevne
bolezni, itd.
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Enlarged heart

2.5 CISTICNA FIBROZA
Cisti¢na fibroza (CF) je najpogostejsa, veckrat usodna, kroni¢na, vecorganska, avtosomska

recesivna bolezen, za katero je znacilna visoka vsebnost soli v znoju in izloCanje preve¢ goste
sluzi zlasti v dihalnih poteh, pljucih, trebusni slinavki in prebavilih.

Definicija: CF je avtosomska recesivna genetska bolezen, kar pomeni, da je to genetska
bolezen, ki se izrazi pri otroku, ¢e prejme okvarjen gen od obeh starSev. Bolezen prizadene
eksokrine zleze, ki izlo¢ajo sluz zlasti v dihalnih poteh, pljucih, trebusni slinavki in ¢revesju.

Prizadete so tudi zleze znojnice.

Izrazi se pri otroku, ¢e prejme okvarjen gen od obeh starSev. Njihova povprecna Zivljenjska
doba je okoli 30 let, v Sloveniji je okoli 100 bolnikov s cisti¢no fibrozo.

CYSTIC FIBROSIS (CF)

Ar=—Sinus Problems * Treatment *

=)
_ ”/X\ - Diet: 1CAL tProtein * M "
X Nose Polyps - Pulmonary Therapy - Fatigue
i (growths) * Chest Physiotherapy - Chronic Cough
Frequent lung i - Postural Drainage - Recurrent URI's
alty sweat i i
Infections —Salty * Breathing Exercises - Thick, Sticky Mucus

* Aerosol Therapy - Chronic Hypoxia:

Trouble breathing - Meds Clubbing, Barrel Chest

* Antibiotics "
* Supplemental Vitamins - 4 Absorption of
® Aerosol Vitamins and
Bronchodilators Enzymes
% :
‘rr = 3 . %ﬁig:{?f 9 - Abdominal Distention
Enzymes

- 4 Digestive

Enzymes

- Rectal Prolapse

- Fatty, Stinky Stools
(Steatorrhea)

d - Meconium lleus in Newborn

\
228 ez007n 1
SLIKA 4: PrIZADETI ORGANI
SLIKA 5: N4SPLOSNO O CF (SIMPTOMI, ZDRAVLIENJE)
Unaffected Unaffected
Carnier Carrier
Father Mother

Unaffected Camrier Aftected
2 n & chance lin4chance

SLIKA 6:DEDOVANJE OKVARJENEGA KROMOSOMA
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2.5.1 ZGODOVINA BOLEZNI

Cisti¢na fibroza ali mukoviscidoza je kot klini¢na entiteta poznana ze ve¢ kot 60 let (od leta
1930). Prelomnica v diagnostiki CF je povzrocila opazka, da ima koza obolelih otrok okus po
slanem. V Nem¢iji in Svici so Ze okrog leta 1700 svarili, da je otrok, ki ima, ko ga poljubimo
na Celo slan okus, zacaran in da mora kmalu umreti. Leta 1938 je Dorothy Hansine Andersen
objavila ¢lanek z naslovom »Cisti¢na fibroza pankreasa in njena povezava s celi¢no boleznijo:
kliniéne in patoloske Studije« v ameriski reviji Otroske bolezni. V c¢lanku je opisala
karakteristike CF pankreasa in povezavo s pljunimi ter ¢revesnimi tezavami, ki spremljajo
cisti¢no fibrozo. Prva je postavila tudi hipotezo, da je cisticna fibroza recesivna bolezen in kot
prva uporabila za zdravljenje CF nadomestne encime pankreasa. Leta 1952 je Paul di Sant'
Agnese odkril nenormalnosti v elektrolitih v znoju in v naslednjem desetletju so razvili test
vsebnosti klorida v znoju. Leta 1988 so trije znanstveniki, Francis Collins, Lap-Chee Tsui in
John Riordan odkrili prvo mutacijo delta F508 na sedmem kromosomu. Odkritje gena za
cisti¢no fibrozo leta 1989, poimenovanega CFTR (cystic fibrosis transmembrane regulator oz.
cisticni fibrozni transmembranski regulator prevodnosti), je pomembno prispevalo k
razumevanju patofiziologije te bolezni.

SLIKA 7: DOROTHY HANSINE ANDERSEN

Co-founders of the CF Gene

SLIKA 8: LAP-CHEE Tsul; JOHN RIORDA; FRANCIS COLLINS
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2.5.2 DIAGNOZA CISTICNE FIBROZE

Pri priblizno 70 % bolnikov se postavi diagnoza v prvem letu starosti, navadno v prvih mesecih
zivljenja, pri 15 % pa Sele po 10 letu starosti. Postavitev diagnoze je klinicna. Glavni vzrok
obolevanja in umrljivosti je bolezen pljuc. Prisotni so lahko tudi simptomi in znaki bolezni
prebavil, jeter in spolnih organov.

2.5.3 ODKRIVANJE BOLEZNI

Cisti¢na fibroza je kroni¢na, napredujoca bolezen, ki prizadene Stevilne organe, predvsem pa
dihala in prebavila. Obicajno je odkrita v otrostvu, blaga oblika bolezni pa je lahko v drzavah
brez presejalnega testiranja ob rojstvu diagnosticirana Sele v mladostniski ali celo odrasli dobi.
V zgodnjem otroS$tvu se najprej obiCajno pojavijo tezave s prebavili. Za novorojenckovo
obdobje je znacilen mekonijski ileus. Pri posameznih dojenckih odkrijemo bolezen zaradi
hiponatremi¢ne hipokloremi¢ne dehidracije ob driski ali v vro¢ih poletnih mesecih. Otroci
obi¢ajno slabo pridobivajo telesno tezo, lahko odvajajo mastno blato, imajo napihnjen
trebuscek ali boleCine v trebuhu. Pri nekaterih se tezave pojavijo kasneje. V tem primeru je v
ospredju prizadetost dihal. Otroci so¢no kasljajo, ob tem izkasljujejo rumeno ali zeleno sluz,
prebolevajo pogoste okuzbe spodnjih dihal, kot sta bronhitis in plju¢nica. Lahko imajo tudi
tezave, podobne astmi. Pri starejSih otrocih so prvi znak bolezni lahko nosni polipi. Redko se
bolezen odkrije Sele v odrasli dobi zaradi neplodnosti pri moskih in zmanj$ane plodnosti pri
zenskah. Umrljivost in obolelost sta obi¢ajno odvisni predvsem od prizadetosti pljuc.

2.5.4 KROMOSOMSKA NEPRAVILNOST, KI ZAZNAMUJE

NASTANEK CISTICNE FIBROZE
Osnovna okvara pri cisti¢ni fibrozi je (zaradi mutacije gena, ki nosi navodila za sintezo

membranske beljakovine za preCrpavanje kloridnih ionov iz celice) moteno prehajanje
natrijevih in kloridnih ionov v celicah vrhnjice, ki prekriva zunanje in notranje povrSine
organov.

zato se tvon lepljiva sluz

Mutirane celice vrhnice
ne prenasa klorida iz celic,
na zunanju srani celice

SLIKA 9: KROMOSOMSKA NEPRAVILNOST
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2.5.5 SIMPTOMI PRI DOJENCKIH IN OTROCIH
Zaradi zamaSitve pankreati¢nih vodov in neizlo¢anja encimov je prebava obolelega osebka
oslabela ko je $e v materinem trebuhu.

Mekonijski ileus je oblika ¢revesne zapore pri novorojenckih, ki se pojavi pri 17 % oseb s CF.
Mekonij (temno zelena snov, ki se izlo¢i kot novorojenc¢kovo prvo blato) je gost in se pomika
naprej pocasneje kot je normalno. V primeru, da je blato pregosto, zamasi ¢revo in ta zapora
lahko povzroci predrtje stene. Odpravimo jo lahko z operacijo.

Prvi simptom cisti¢ne fibroze pri dojenckih, ki nima mekonijskega ileusa, je pogosto slabo
pridobivanje teze v obdobju od 4 do 6 tedna. Pri 85 — 90 % dojenckih s CF nezadostna koli¢ina
izlockov pankreasa(trebusna slinavka), nujnih za pravilno prebavo mascob in beljakovin,
povzro¢i moteno prebavo: otrok pogosto iztreblja smrdece, mastno blato in ima lahko izbocen
trebuh. Ne glede na prehrano raste pocasi, je suh in ima mlahave miSice. Premajhna absorpcija
beljakovin, lahko povzrodi tudi slabokrvnost.

Nezadostna absorpcija v mascobi topnih vitaminov (A, D, K in E) pa lahko povzro¢i no¢no
slepoto, anemijo, motnje v strjevanju krvi... Najstniki se srecujejo s poc¢asnejso rastjo, zakasnelo
puberteto in pojemanjem telesne vzdrzljivosti. Nekateri otroci s cisti¢no fibrozo lahko nekaj
¢asa normalno napredujejo V telesni tezi in rasti ter se temu primerno razvijajo, vendar otroci z

napredovanimi plju¢nimi tezavami zelo kmalu potrebujejo 50 % do 60 % vec¢ energijskih potreb
kot njegovi zdravi vrstniki.

salty-tasting
skin

chronic respiratory
problems

lung
infections ——

poor
growth/weight
loss

SLIKA11

meconium ileus

SLIKA 10: SIMPTOMI PRI OTROCIH
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2.5.6 ZDRAVLJENJE CISTICNE FIBROZE

Ceprav je cisti¢na fibroza neozdravljiva obstajajo nekatere metode in postopki za laj$anje ter
izboljSevanje bolnikovega stanja.

Ker zdravila za cisti¢no fibrozo e ni, obsega terapija preprecevanje in zdravljenje pljucnih ter
drugih okuzb, fizioterapijo, psiholosko in socialno oporo ter podporno zdravljenje ob Stevilnih
zapletih.

Bolnika s cisti¢no fibrozo najveckrat ogrozajo bolezni pljuc in slabsanje plju¢ne funkcije.

Na izid zdravljenja pljucnih obolen;j pri cisticni fibrozi ugodno vpliva zgodnje uvajanje ¢isc¢enja
dihalnih poti, t.i. respiratorne fizioterapije. Starsi otrok s cisti¢no fibrozo in kasneje sami bolniki
se naucijo fizioterapevtskih metod, ki jih redno izvajajo veCkrat dnevno na domu. S tem
nac¢inom se olajSa izkasljevanje goste sluzi, ki se nabira v plju¢ih. Pred tem morajo bolniki
preko ustreznega inhalatorja inhalirati razna zdravila, ki zmanj$ajo viskoznost sluzi in izbolj$ajo
¢iS€enje dihalnih poti.

2.5.7 POSLEDICE CISTICNE FIBROZE

Glavni vzrok obolevanja in umrljivosti pri cisti¢ni fibrozi je bolezen plju¢. Prisotni so tudi
simptomi bolezni prebavil, jeter in Zol¢nika, kot sekundarna bolezen pa se pojavi Se sladkorna
bolezen (diabetes) in zmanjSana kostna gostota (osteopenija, osteoporoza). Poleg tega imajo
bolniki s cisti¢no fibrozo lahko prizadet nosni organ (nosne in obnosne votline ter nosno zrelo),
kar se kaZe z oteZenim dihanjem skozi nos, poslabSanjem voha, kroni¢nim sinuzitisom in nosno
polipozo. Zaradi ponavljajoce uporabe nekaterih antibiotikov lahko pride tudi do okvare

notranjega usesa.
Prizadeti organi pri cistiéni fibrozi

N
. |

Trebusna
slinavka

Tanko
¢érevo

SLIKA 12: NAJBOLJ PRIZADETI ORGANI PRI CF
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2.5.8 SIMBOL CISTICNE FIBROZE
Rdeca vrtnica kot simbol bolnikov s cisti¢no fibrozo izhaja iz zgodbe matere Weis. Imela je tri

sinove s cisti¢no fibrozo, zato je delala kot prostovoljka za Fundacijo cisti¢ne fibroze leta 1965.
Vsak dan je klicala vladne, socialne sluzbe, razne organizacije in tako iskala finanéno pomoc¢
zaraziskave bolezni. Njen §tiriletni sin jo je na skrivaj poslusal, ko se je pogovarjala po telefonu.
Ko je govorila, da dela za cisti¢no fibrozo (Cystic Fibrosis), jo je zaradi podobne izgovarjave
razumel, da dela za 65 vrtnic (Sixtyfive Roses). Od takrat naprej je vrtnica simbol bolnikov s
cisti¢no fibrozo, saj je zivljenje s cisti¢no fibrozo tezko. Cvet je lep, vendar ima vrtnica veliko
trnov. Taksno je tudi zivljenje bolnikov, obolelih s cisti¢no fibrozo — lepo, a hkrati zelo tezko.
Vrtnica je bila Zze od nekdaj simbol zmage, poguma, zmagoslavja. Taki so tudi bolniki, Ki se
spopadajo s to boleznijo.

\QJ 62 roses day

S Cvystic Fibrosis

SLIKA 13: RDECA VRTNICAISIMBOL CF

2.5.9 DRUSTVO ZA CISTICNO FIBROZO SLOVENIJE
Drustvo zdruzuje bolnike z boleznijo CF, njihove svojce, zdravstveno in drugo osebje iz
razli¢nih strokovnih podrocij ter vse osebe, ki Zelijo biti €lani drustva.

Drustvo je bilo ustanovljeno konec leta 2009.

Namen DruStva za cisti¢no fibrozo Slovenije je pomo¢ vsem bolnikom, obolelim s cisticno
fibrozo in njihovim druZinam za doseganje boljSega Zivljenja. Drustvo je namenjeno reSevanju
in lajSanju socialnih stisk ter nudenje pomoc¢i bolnikom, katerih zdravje ali zivljenje je
0grozeno.

Drustvo so prav tako zavzema za varstvo ¢lovekovih pravic, organiziranje izobrazevanj,
delovanje na podroc¢ju socialnega in zdravstvenega varstva, rehabilitacija bolnikov s cisti¢no
fibrozo in njihovih druZin, sodelovanje s podobnimi organizacijami, izboljSanje statusa in
pravic bolnikov ter njihovih druzin, ozaves¢anje javnosti o redki bolezni.
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3. EKSPERIMENTALNI DEL

3.1 ANKETA

V mesecu oktobru sva pripravili anketo, v kateri je sodelovalo 129 oseb od teh je bila ve¢ina
zensk. Povprecna starost anketirancev je bila 17 let. V anketi naju je zanimala prepoznavnost
bolezni.

Vprasanja, ki so v anketi spadala pod pomembne;jsa, so bila:

Ali si Ze slisal za cisti¢no fibrozo?

Ali poznas koga s to boleznijo?

Katere organe po tvojem mnenju bolezen najbolj prizadene?

Meni3, da je cistiéna fibroza ozdravljiva? Ce da, kako misli§, da jo zdravijo?
Katero starost misli$, da bolniki v povprecju dosezejo?

Koliko otrok letno se rodi s prirojeno cisti¢no fibrozo?

Ali meni$, da imamo dovolj znanja o boleznih, kot je CF?

YVV VVVVYVY

3.2 INTERVJU
Poleg ankete sva opravili $e intervju, v njem je sodeloval Spelin sorodnik, ki ima 15 let in ga
bolezen spremlja Ze od rojstva.

Zastavili sva mu nekaj vprasanj o tem kako poteka njegov vsak dan s cisti¢no fibrozo.

Kaksen je njegov vsakdan?

Ali meni, da so ljudje dovolj osvesceni o genskih boleznih?
Kako so njegovo bolezen sprejeli sovrstniki?

Ali katerih dejavnosti zaradi CF ne more izvajati?

Kako sprejema svojo bolezen?

Kdaj je za cisti¢no fibrozo izvedel?

Na kaksen nacin ga spodbuja druzina?

YVVVYVYVVYY
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4. REZULTATI
4.1 REZULTATI ANKETE

SODELUJOCI V ANKETI
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20

moski zenske

GRAF: 1

V anketi je sodelovalo 129 oseb, od tega je bilo 8 moskih in 121 Zensk. Njihova starost je bila
od 13 do 50 let, vendar je bila povpre¢na starost anketirancev 17 let.
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ALI SI ZE SLISAL ZA CF?

69
67
65
63
61
59

57

55
Da Ne

GRAF: 2

Od 129 oseb je za cisti¢no fibrozo slisalo 60 ljudi, 69 oseb pa se je s to boleznijo prvi¢ bolje
seznanilo.
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ALI POZNAS KOGA S TO BOLEZNIJO?
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Da Ne

GRAF: 3

Na to vprasanje je vecina odgovorila z ne, le 6 anketiranih oseb je na vprasanje pritrdilo z da.

Po mnenju anketiranih cisti¢na fibroza najbolj prizadene pljuca, trebusno slinavko in tanko
crevo.
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KATERE ORGANE PO TVOJEM MNENJU BOLEZEN
NAJBOLJ PRIZADENE?
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GRAF: 4

27 oseb je na to vprasanje odgovorilo z odgovorm A-CF prizadene srce, pljuca, ledvice.
70 ljudi je odgovorila z odgvorom B-najbolj prizadene pljuca, trebusno slinavko, tanko ¢revo.
19 jih je bilo za odgovor C-CF najbolj ogroza jetra in ledvice.

Najmanj oseb, in sicer 12, pa se je odlocilo za odgovor D-CF prizadene pljuca in jetra.
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66

65

64

63

62

61

60

ALI MISLIS, DA JE CF OZDRAVLIJIVA?

Da Ne

GRAF: 5

Pri tem vprasanju je bila razlika med odgovoroma zelo majhna. 63 oseb je na to vprasanje
odgovorilo z ne, kar 66 ljudi pa je na to, ali je cisti¢na fibroza ozdravljiva odgovorilo z da.
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KATERO STAROST PO TVOJEM MNENJU
DOSEZEJO BOLNIKI?

GRAF: 6

Z naslednjim vpraSanjem sva Zzeleli izvedeti koliko let ljudje menijo, da bolniki dosezejo.
Anketirancem sva dali na voljo $tiri odgovore: A - 30let, B - 20let, C - 50let in D - vec kot 50let.

Za odgovor A se je odlocilo 49 oseb. Najmanj oseb je izbralo odgovor B, le 11. Odgovor C je
bil zelo blizu prvemu, zanj se je odlo¢il le eden manj (48). D odgovor pa je izbralo 20
anketirancev.
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KOLIKO OTROK MISLIS, DA SE LETNO RODI S
PRIROJENO CD?

GRAF: 7

Anketirancem sva pri vprasanju koliko otrok letno se rodi s CF, spet ponudili moznost izbiranja
med odgovori. Tokrat sva jim na izbiro dali 3 odgovore in sicer: A - 3 do 4 otroci, B-5do 6
otrok in C - vec¢ kot 10 otrok na leto.

Vecina(69) se jih je odlocila za odgovor A, sledil je odgovor B, za katerega se je odlocilo 42
0seb, najmanj pa se jih je odlo¢ilo za odgovor C, in sicer 17.
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ALI MISLIS, DA IMAMO DOVOLJ ZNANJA O
TAKIH BOLEZNIH?
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GRAF: 8

To vprasanje se nama je zdelo klju¢nega pomena, z njim pa sva tudi potrdili najino hipotezo,
da imamo ljudje nasplo$no premalo znanja o tak$nih boleznih. Le 7 oseb je na zastavljeno
vprasanje odgovorilo z da.
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4.2. REZULTATI INTERVJUJA

» KakSen je tvoj vsakdan z cisti¢no fibrozo?

Dnevno moram jemati zdravila,ki mi pomagajo razgraditi mascobe,zvecer inhaliram slano vodo
da lazje diham.

» Menis, da so ljudje dovolj osvesceni o genskih boleznih. Bi si Zelel, da bi bila
cisticna fibroza med ljudmi bolj prepoznavna?

Ljudje premalo vemo o boleznih, kot je CF. Menim, da bi morali imeti v $oli obvezne vsebine
o redkih boleznih, da bi bili bolj seznanjeni o tak$nih obolenjih.

» Kako so tvojo bolezen sprejeli tvoji sovrstniki?

Sprva so me vsi sprasevali, zakaj moram pred malico vzeti toliko zdravil, a me nikakor niso
zafrkavali. Kasneje, ko sem jim razlozil so bili do mene tudi zelo prijazni in mi pomagali pri
vsem.

> Ali katere dejavnosti zaradi CF nemores izvajati?

Ne, lahko izvajam vse ampak v mejah normale, saj se moje telo prej utrudi in ne prenese toliko
napora.

» Kako sprejemas svojo bolezen?

V zivljenju nikoli ne ves kaj te ¢aka, moja pot je pa¢ s CF. Menim pa, da ¢e bom skrbel za sebe
in se dovolj gibal, bom svoje zivljenje prezivel po najboljs§em moznem poteku.

> Kadaj si izvedel da imas cisti¢no fibrozo?

Ob rojstvu so seznanili moje starse, jaz pa se ne spomnim dneva, ko sem izvedel saj je ta bolezen
sedaj Ze moj vsakdan.

» Na kakS$en nacin te tvoja druZina spodbuja?

Moja druZina mi je vedno dala vedeti, da sem enak kot ostali in da zmorem vse, kar zmorejo
moji vrstniki. Veliko smo hodili v hribe in na druge planinske izlete. Kuhajo mi
visoko kalori¢no hrano, da bi pridobil na telesni teZi, saj sem bil vedno podhranjen in sem $e
sedaj.
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5. RAZPRAVA IN ZAKLJUCEK

Pri najini raziskovalni nalogi sva si zadali tri hipoteze, vse sva tudi potrdili.

Pri prvi hipotezi sva s pomocjo ankete prisli do spoznanja, da se ljudje ne zavedamo pogostosti
te bolezni med nami, saj ¢e ne poznamo nikogar s cisti¢no fibrozo, skoraj vecina sploh neve,
da ta bolezen obstaja. Meniva, da bi morali organizirati ve¢ »izobrazevanj« o taksnih boleznih,
saj nam bi to omogocilo Sirsi pogled na svet.

Tudi drugo hipotezo sva potrdili, saj jo zdravniki odkrijejo po porodu. Ker oseba s cisti¢no
fibrozo tezko prezivi brez zdravil, jo pri ve€ini odkrijejo ze ob rojstvu.

Tretja hipoteza drzi, saj bolnikom zaradi moc¢nih zdravil, ki jih potrebujejo, zacnejo
odpovedovadi organi, ki so nujno pomembni za zivljenje. Zdravila, ki bi popolnoma ozdravilo
cisti¢no fibrozo, Se niso iznasli, posledica tega pa je neozdravljivost in posledi¢no umrljivost.

Opravili sva tudi kratek intervju z bolnikom, ki je star priblizno toliko kot midve, in je bil
pripravljen spregovoriti 0 svoji bolezni. Sprejetje njegove bolezni je bil v druzini $ok, vendar
so se tega hitro navadili in ga obravnavajo kot ostale. Tudi njegovi soSolci med njim in ostalimi
ne delajo razlik.

Zdi se nama, da sva z uporabljenimi metodami potrdili najino misljenje.

Najin glavni namen pa je bil, da bi sovrstnike in tudi $irSo javnost spodbudili k veéjemu
zanimanju, znanju in ozaveS¢enosti o teh boleznih, ki lahko prizadenejo tudi naSe prijatelje,
sorodnike, ter da spoznamo vzroke in simptome redkih bolezni. Samo tako bomo lahko
razumeli Zivljenje bolnikov s cisti¢no fibrozo.
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7.1 VIRI SPLETNIH STRANI IN LITERATURE

YVVVVVY
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