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Manifestations of

Cystic Fibrosis

General Lungs
-Cirowdh tallure (malabsorption) “Brachiaciaus
-Vitamin deficiency states -Bronchitis
(vitamins A, D, E, K) ~Bronchiolitis
Praumong
Nose and sinuses -Alelectasis

-Hemoptysis
Freumnihoas
sReachve anaay deease

Sovuis

Fibmsine colononatby [alrictures)

nipsting steacin {aspermua Absence of vas delerens)
~Distal intestinal obshruction svadrome Amenarhes

-Inguinal hernia -Delayed puberty

Keski-Euroopassa 1:3.000 (30.000 potilasta)
Suomessa 1:25.000 (noin 70 potilasta)
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Cystic fibrosis

Geenin kantajia
Unafrected Keski-Euroopassa 1:25
Totner USA:ssa 1:30
Tanskassa 1:38
Suomessa 1:80

Unaffected
"Carrier"
Father

CFTR
Cystic fibrosis transmembrane regulator
Unaffected Unaffected ‘Carrie Affected R .
1in 4 chance 2 in 4 chance 1 in 4 chance (Saate|ee k|0r|d|_kanav|a)

F508 del 66-70%, G542X 2.4%, G551D 1.6%,
N1303K 1.3%, W1282X 1.2%, muut 27.5%
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Standards of care for patients with cystic

fibrosis: a European consensus
(Journal of Cystic Fibrosis 4 (2005) 7 — 26)

A center should normally care for a minimum of 50
patients.

The center director should be an experienced CF

physician working in close collaboration with at least
one other physician knowledgeable in CF medicine.

In addition, CF centers should have varied numbers of
specialist CF nurses, dietitians, physiotherapists, social

workers, psychologists, pharmacists and
microbiologists

Basic therapy; energy+vitamins, pancreatic enzymes,
antibiotics, physiotherapy
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Mutaatio G551D (2-4% potilaista)

Kystisen fibroosin uudet hoidot

Hoitona lvacaftor (VX 770)

Ladkitys suun kautta

Hengitystieoireet vahentyneet,
hien kloridit vahentyneet,

Keuhkofunktion parantunut
Kasvu parantunut,
Ei merkittavia sivuvaikutuksia.

(NEIM 2011:365:1663)

lvacaftor (VX-770)
tutkimusvaiheessa oleva
lddke, joka pitaa CFTR
kloridikanavat auki

Proteiinin “potentiator”

lvacaftorin teho osoitettu
pienessa potilasryhmassa ja
my0s G551D-CFTR protelinissa
In vitro

VX-809 "pipelinessa” F508del
mutaatio-potilailla, yhdessa
lvacaftorin kanssa.
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Kystinen fibroosi

d) Suomalaisen ja muiden e) Kuinka hyvin suomalainen

maiden hoitokaytantojen nykyinen palveluvalikoima/
ero? hoitokaytanto on valmiiksi
maaritelty?
Perushoitokaytannot Hoito keskitetty .
kansainvalista tasoa, yliopistosairaaloihin, tarvitaan

lahihoitoa ja kontakteja

Hoitokaytantoja
yhdenmukaistettu

Pediatrinen pulmologia puuttuu,
erityisosaamista hankitaan
kansainvalisella
verkostoitumisella

alueellista vaihtelevuutta

Suomessa el keskusta mutta
verkosto on

Suomessa hoitotiimit "ohuita”
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