Bp3 ocHoBa Ha unen 27 craB (1) on 3akoHOT 3a 31paBcTBeHaTa 3amTuTa (,,CiyxOeH
BecHMK Ha PenyOmmka Makenonuja““ 6poj 43/12, 145/12, 87/13, 164/13, 39/14, 43/14,
132/14, 188/14 u 10/15), MUHHCTEPOT 3a 3[PaBCTBO JJOHECE

YOATCTBO
3A MEJUIHUHCKOTO 3I'PHKYBAILE ITPU HEMCTUYHA ®UBPO3A

Yien 1

Co oBa ynarcTBO ce yTBpyBa MEAMIIMHCKOTO 3TPIKYBambe PU LIeMcTU4Ha GUopo3a.

Yiien 2

HaunHoT Ha MEIMIIMHCKOTO 3TPHXKYyBamke NpH IenucTuuHa (udpo3a € mameH BO
MIPUJIOT, KOj € COCTaBEH eI Ha OBa YIATCTBO.

Yien 3

31paBcTBEHUTE PaOOTHHUIM M 3PABCTBEHUTE COPAOOTHHIM ja BpIIAT 3/paBCTBEHATa
JICJHOCT Ha MEIUITMHCKOTO 3TPHKYBamke MPHU IeUcTHYHa (prdpo3a 1Mo mpaBHIO COTJIACHO OBa
YIaTCTBO.

ITo uckmydox ox craB 1 Ha OBOj 4ieH, BO TMOEAWMHEYHH CIy4dau IO OIlEHKAa Ha
JOKTOPOT MOXE J1a ce OTCTAalH O] OJPEAOUTE Ha OBa YIMATCTBO, CO COOJBETHO MHCMEHO
o0pasnokeHue 3a TPUYUHHATE M TTOTpedaTa 3a OTCTAyBamke U CO MPOIEHKA 32 HATAMOITHUOT
TEK Ha 3rPUKYBAKHETO, IPH IITO UCTOTO OJ] CTPaHa HA JOKTOPOT COOJIBETHO CE TOKYMEHTHPA
BO ITMCMEHa (popMa BO MEAUITMHCKOTO JIOCHE Ha MAIUEHTOT.

Yiien 4

Co [neHOT Ha BIETYBaKETO BO CHJIa HAa OBa YNATCTBO IPECTaHyBa Ja BaXH
YHaTcTBOTO 3a MPAKTHKyBamke Ha MEIUIIMHA 3aCHOBaHA Ha JIOKa3W MpHU IUCTHYHA (HuOpo3a
kaj nena (,,Ciyx0eH BecHuk Ha PenmyOonrka Makenonuja‘ 6p. 49/14).

YieH 5

OBa ymarcTBO BJETYBa BO CHJIa HApEIHHOT JCH OJl JCHOT Ha 00jaBYBameTO BO
,,Cyx0eH BecHUK Ha PeryOnmka Makenonuja®.

bp. 17-2695/1 MUHUCTEP
27 deBpyapu 2015 roguna Hukoaa Toxopos
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OCHOBHH ITOJATOIH
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Knuanuka cnuka
J{ujarnosza

TperMaH ¥ poOrHo3a
[ToBp3anu U3BOPU

OCHOBHHU IIOJJATOLIN

Huctuuna ¢udpoza (LID) e Hacmegna merabonHa Oosect. [TaBHUTE CHMITOMH BKIIydyBaaT
MPOTPECUBHA ITyJIMOHATHA CUMIITOMATOJIOTHja BO JACTCTBOTO U €T30KPHHA WHCY(UIMCHIIMja HA
MaHKPeacoT MITO BOJU J0 XPOHUYHA CTeaTopea.

JlujarHosata ce 6a3upa Ha MOTHUOT TECT — OJPEAYyBame Ha KOHIICHTpAIMjaTa HAa XJIOPUIAUTE BO
norrta. Tector Tpeba a OuMae HAOMOIHET CO OPEAYBabe Ha NTEHCKUTE MyTAIIHH.

ENMMIEMHAUOJIOT'NJA

[®' ¢ Hajuecra HaciemHa MeraboiHa OGOJECT, BO HAjroleM el OX Oelara MOMyJIald]ja;
vHIuaeHaTa Bapupa ox 1:2500 noBopoaenu (Benuka bpuranmja) mo 1:20 000 (Duncka).
bonecra e aBro3omHo peuecuBHa. Adektupanute reHu (Cystic fibrosis transmembrane
conductance regulator, CFTR- perynarop Ha TpaHCMEMpaHCKaTa CIPOBOIUIMBOCT) ja KOIAHpaaT
CHUHTE€3aTa Ha MOJIEKYJIUTE KOU YYEeCTBYBaaT BO IpajabaTa Ha KaHaJIMTE 3a TPAHCIOPT Ha
XJIOPUIHUTE JOHM M HA TO] Ha4yMH KOJMYECTBOTO HA TEYHOCT BO MYKO3HHUTE CEKPETH.
HajronemuoT Opoj Ha MyTauuMUTe BOAAT KOH KOMIUIETHO OTCYCTBO Ha oBMe KaHaiu. Jlocera ce
onumany npexky 1800 myranuu.

Pecniuparophara Gosiect € Ipeau3BHKaHa OJf HaMajieHa KOJMYMHA Ha MYKYC IUTO BOAM KOH
HapylleHa IIIdjapHa aKTUBHOCT Ha EMUTEIHUTE KJIETKM Ha PECUpPATOPHUOT TPAaKT, a CO Toa
cnabee mpupoOIHUOT oAOpaHOeH MexaHu3aM. llanmeHTuTe pa3BUBaaT eKIECUBEH HH(IaMaTOpeH
OJTOBOP.

90 % o er30KpHHHUOT CEKPETOPEH CUCTEM € YHHUIITEH Kaj 85-90% ox mamueHTuTe mpea WiH
KpaTKO BpeMe 110 parameTo 0]l COICTBEHUTE MPOTEOJUTHYKN €H3UMU aKTUBUPAHU BO KaHAJIHUOT
CHCTEM, IIITO BOJM KOH IaCTPOMHTECTHHAIIHA MaJia abcopOrumja.

Exckperopaute nedextn npean3BUKyBaatr xenaTtaiHa Oonect kaj 70% (MacHa nHpUITpanuja) u
aciepmuja kaj 98% on maxute. Kaj eHnte, penpoayKTUBHHOT KalalUTET € HaMmaJeH Mopaan
JEeXUAPUPAHOCT Ha LIEPBUKATHUOT MYKOC.

KJIMHUYKA CJIMKA

Kaj [1® mocroum mumpok criektap Ha MaHu(ecTaly KOU MOXE J]a CE MOBP3aHU CO MYTHPAHHOT
TCHOTHII.

WuTecTrHaNHATA ONICTPYKIIUja MpeIU3BUKaHa 01 MEKOHUYM TUIAK € HajuecTHoT cumnroM Ha [1D
Kaj HoBopoJeHuTe Jiena ( ce riena kaj 10 % oj maruenTure).

' ®-Incrrana pudposa.



Knuanuakn jacHa mankpeacHa WHCY(HIIMEHITHja HacTaHyBa Kaj 85-90 % of cirydanTe 3a Bpeme Ha
TOCHEUKHOT mepuos. OBa BOAM KOH XpOHHYHA CTeaTopea, HO U J0 HapyIleHa abcopOIiija Ha CUTE
HyTpUTHEHTH. HCY(UIIMEHTHHOT KAJTOPUCKU BHEC BOAM KOH peTapianyja Ha pacToT.
PektanHuOT mposnarc Bo HEKOM PETKU CIIydyan MOXKe Ja OuJie €qUHCTBEH CUMIITOM.
N300M1HOTO MOTEH-€ BOAN KOH €NIEKTPOIUTEH AeHUIMT U Pa3B0Oj HA METa0OIHA aJKano3a.
Kaj HoBOpozenun u noeHumma, LI Moke na mpenn3BUKa >KONTHLA IMOPaId ONCTPYKTHBEH
XeMaTUT, eJeMHa MaJHyTpHLMja MOpaard NPOTEMHCKU NeUIMT, aHEeMHja U APYTH 3a00iyBamba
IITO C€ MOJDKAT Ha ASPHUITUT HA JTUTOCOTYOMIHA BUTAMUHHU (CKIOHOCT KOH KPBaBeHa - BUTAMUH
K; xemonutnuHa aHemuja - BuTaMuH E; MokaueH UHTpaKpaHujajeH IPUTHCOK — BUTAMHH A).
PecnimparopHute CUMITOMH MOXE J1a C€ jaBaT BO JAOCHEUYKHOT IEPHOJ, a MOJOLHA CTaHyBaatr
noyectd. BooOnvaeHo, NPBUOT CHUMITOM € XPOHHWYHA PEKypeHTHa Kaunumna. [IHeymonuure
HajuecTo ce mpeaussukanu ox Staphylococcus aureus, Haemophilus influenzae u Pseudomonas
aeruginosa.
e [IHeBMOHMjaTa YecTO € MpaTeHa Co XpPOHWYHA KOJIOHM3aLHUja CO OBHE OaKTEpUHU U MOCTENeHa
JecTpyKuuja Ha 0eoIpoOHOTO TKUBO.
XPpOHUYHHUOT CUHY3UT € 4ecTa nojana, a 10-30% ox nmauueHTHTE pa3BuBaaT HOCHH MOJIHIIH.
JecTpyKiyja Ha TaHKPEACHUTE OCTPOBUMIbA O] MAHKPEATUUHUTE €H3UMH CO TEKOT Ha BPEMETO
MOE Ja JOBele [J0 pa3Boj Ha aujader. ExHa 4eTBpTMHA Of MalMEeHTUTE mocie 25 roguHa
pa3BuBaar aujabeTec.
Kaj 98% on maxkute mocton HEAOCTATOK Ha ceMUHH(EepHUTE TYOYIH IITO BOAM KOH aclepMmuja,
HO CIepraToreHesaTa € HOpMajiHa. 3HAaud, MOXHa € aclupaundja Ha clepMa IJUPEKTHO Of
TECTHUCHUTE 32 J1a UM CE OBO3MOKHM (PEPTUIIHOCT Ha OBHE JIULIA.

JTUJATHO3A

KBaHTUTATHBHO MEpCH-E Ha EJICKTPOIUTHUTE (XJIOPUANUTE) BO MOTTA € KIYYHO 3a IUjarHo3ara Ha

oBaa 0oJecT.

e Xiopuau Bo noT nox 40 mmol/l ce nopmanuu; Bpeanoctu Hax 60 mmol/l ce Bo mpuor Ha
JjarHo3aTta. AHanu3ara cekoraml Tpeda Ja ce IOBTOPH, a 3apajiv IorojieMa CUTYpHOCT Tpeda
Jla ce M3BellyBa CaMO BO IOJIEMH IIEHTPAIU3UPAHU 1abopaToOpuu.

AHanm3ara Ha TEHCKUTE MyTallU¥ ja TIOTBPAYBa JIWjarHo3ata. AKO MyTaluuTe mop3anu co LD

Ce JIOKa)KaT Ha JIBaTa XpOMO30MH (XOMO3HTOT), TUjarHo3aTa € MOTBPCHA.

[Mankpeacnara nHCY(QUITMCHITH]ja MOXKE JIa Ce TIOTBP/U CO OJIpeAyBarmbe Ha TAHKPEACHU CH3UMH BO

(enecor. OapeayBame Ha KOJIMYMHATA HA €1acTa3a € HajCUrypeH TecT u uaeHtudukysa 90 % ox

naruentute co LD.

TPETMAH U ITPOT'HO3A

[Mamuenture co L{® tpeba na ce TpeTrpaar Bo crienujaau3upanu HeHTpu 3a Ld.

Tpermanor Ha maHKpeacHarta OoliecT BKJIydYyBa aJIeKBaTHa CYICTHUTYIIMOHA Tepamuja co
NaHKpeacHW eH3WMHU. JloaBameTo Ha HYTPHTHBHU CYIUIEMEHTH M JIOTIONHHUTEIHU 103U Ha
JIMNIOCOTYOMITHI BUTAMHHH YECTO € HEOITXOIHO.

WuxanaTtopeH U CUCTEMCKH aHTUOMOTCKY TPETMaH ce KOPUCTH MPH KOJIOHU3aIHja U HHOEKIIUH CO
S. Aureus, H. Influenzae u P. Aeruginosa (aua-C).

ExnecruBHaTa mpoayKipja Ha MyKyC MOXe Jia c€ HaMald CcO WHXalaTOpHa Teparuja: COJCHU
pactBopu (HHA-C), DNA-se (uun-B), co dusukanna tepanuja (HHa-C) u co 3rojemyBame Ha
(m3nukara akTuBHOCT Ha nanuenToT (HHA-C). JlokamHaTta nH(pIamMaTopHa peakiyja MOXKe J1a ce
penynupa co MHXalaTOPHU KopTHKocTtepouan (HHA-D) m co HecTepommHu aHTHHMH(IAMAaTOPHH
aHaJITeTHUIIN, Kako nOynpodeHot (HHI-B).

benonpobHa TpaHCIDIaHTaIMja € TpeTMaH Ha U300p Kaj HEKOW MAIUEeHTH.

OuexyBaHHOT MPOCEYEH XKUBOTEH BEK 3a IMAI[MEHTUTE POJCHU BO OBOj MIJICHHYM CE OYEKyBa Jia
n3HecyBa okoiy 50 roauHu.
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KoxpanoBu npernenu
HaTepHeT uzBopu
Jlutepatypa

KoxpanoBu npersiean

Obata KpaTKO M JONr0 JAedyBaukuTe OeTa-2 aroHWCTH  MOXKe Ja Oupgar eQuKacHH BO
KPaTKOPOYHO U JIONTOPOYHO CJelieh¢ Ha WHAMBUAYH CcO IUcTHYHA Qubpo3a 3apaau
OpOHXOMIIATATOPHUOT OATOBOP WIIM OpOHXHMjasiHaTa XuneppeakTuBHOCT (HHI-C).

Vima HeZOBOJHM JOKa3d IITO ja MOJIPXKYyBaaT WIM HETUpaaT KUCIOpOIHATA Tepanuja Kaj
HHAMBHIyaTe CO IMCTHYHA prOpo3a. KpaTkopouHaTa KUCIOpOIHA TEpallkja MOXKeE J1a ja Mmogo0pu
OKCHTeHAI[MjaTa M KalalluTeTOT 3a BexxOame (Hua-D).

HeunBa3uBHaTa BEHTWIALMja Kako JOJAaTOK Ha JPYrUTe TEXHUKH 32 IMOJ00pyBame Ha
MPOOJHOCTa HAa JAMIIHATE TMAaTHIITa MOXe Ja Ouzae edukacHa BO NOAOOPYBameTo Ha
pecnupaTopHata GyHKIM]ja Kaj HHIMBUAYH CO IUCTHYHA PuOP03a,0C00CHO Kaj OHHUE KOM MMaaT
TEIIKOTUH BO EKCIIEKTOpalujaTa Ha ciyTyMot (HHI-C).

HenoBonnau ce nokasure 3a eheKTOT MHCTPYMEHTUTE 32 TO3UTHBEH EKCIHPATOpEH TPHTHUCOK
(PEP) Bo pecrimparoprara puznoTepanyja 3a HHANBAAYH CO IucTUuHa Gubposa (Hua-D).
Owmera-3 CymIeMEHTHTE MOXE Ja OuJaT KOPHCHH 3a MalUEHTHUTE CO LUCTHYHA (GuOpo3a co
penaTuBHO MasKy Hecakanu edextu (HHA-C).

OpaylHATE KaJOpUCKH CYIUIEMEHTH HEe 00e30emyBaaT MOMOJHUTENCH €()eKT BO HYTPHUTHBHHOT
MEHAIMEHT Ha YMEPEeHO MOTXPaHETHTE Jiela CO IMCTHYHA (hUOpo3a CIOPEaCHO CO COBETOT 3a
UCXpaHa ¥ CaMOCTOJHOTO MOHUTOpUpame (HHI-B).

OcuunupaykuTe ypeau HemaaT MpeIHOCT BO OAHOC Ha ApYyrute (U3MOTEpanrCKU METOIH 32
eIMMHHAIA]a Ha CITyTyM OJ] TUIIHUTE TATUINTA Kaj HHIXBUIAYH CO IucTHaHa Gpubposa (aua-C).
OpanHHTe KOPTUKOCTEPOUIIU KaKo MPETHU30JIOHOT BO 103a o1 1-2 mg/kg cexoj BTOp neH Moxe
Ja ja ycmopaT Tporpecujata Ha OeioapoOHaTa OolyiecT, HO M Jla MPEIM3BHKAAT KaTapakTa WU
3abaseH pact (aHza-C)..

TomuvHaTa aIMUHHCTpAIMja HA KPATKOJICITyBAUYKUTE OJIOKATOPH HA HATPHUYMOBUTE KaHAIU HE ja
noJo0pyBa pecrupaTopHaTa (pyHKIMja Kaj HHAUBUAYUTE CO HUCTUYHA GUOPO3a, TYKY IypH MOKE
Jla IpeIU3BUKA M HaMajIyBambe Ha pecriupaTopHara pyrkimja (HuA-C).

AnTtHcTauiIoKOKHaTa Mpoduaakca Kaj MaluTe Jaella cO IMCTHYHa (uOpo3a MOXKe Ha TIo
penyuupa HocuTelncTBOTO Ha Staphylococcus aureus, HO KJIMHUYKATa B)KHOCT HA OBOj HAOJ HE €
curypHa (HHa-C).

Ynorpebara Ha aMHUHOTJIMKO3WIHM aHTHOMOTHIIM €THAI MM TPU TATH HA JIEH € TOJICTHAKBO
eduKacHa BO TPETMAHOT Ha ITyJIMOHAIIHUTE er3anepOanun kKaj nucruaHara ¢uoposa (HHI-B).
MeaukaMeHTHTE ITO TO PeaylHpaaT raCTPUYHUOT allUIUTET ja Moxo0pyBaaT arcopOuujata Ha
MAaCTHUTE W TH PEAyIHPaaT TacTPO-MHTECTHHAIHUTE CUMIITOMH, Kako abJoMHHaliHA OONKa Kaj
HHIABUAYWUTE CO MUCTHYHA (HuOpo3a, Mako mokasure ce uHeypunueHTHr (Hua-D).

HNuaTepHeT n3BOpH

Cystic fibrosis. Orphanet ORPHAS586 1
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