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ÐÑÏËÏÃÏÓ

Áëïßìïíï óôï ðáéäß ðïõ
öéëþíôáò ôï ìÝôùðü ôïõ

áëìõñü èá ôï'âñåéò
-ôþ÷ïõí ìáãÝøåé-

åéí'Ýôïéìï í'áöÞóåé ôïí êüóìï ôïýôï.

(ÃåñìáíéêÞ ðáñïéìßá)

Ç êõóôéêÞ ßíùóç ãïçôåýåé åñåõíçôÝò êáé êëéíéêïýò ãéá ðåñéóóüôåñï áðü ìéóü áéþíá. ÉóôïñéêÜ ç êëéíéêÞ

ôçò ðïëõðëïêüôçôá áêïëïõèÞèçêå áðü áõîáíüìåíç ãåíåôéêÞ ðïëõðëïêüôçôá. ¼ôáí ãéá ðñþôç öïñÜ

ðåñéãñÜöçêå  ç êõóôéêÞ ßíùóç óôá ôÝëç ôçò 10åôßáò ôïõ 1930, ïé áóèåíåßò êáôÝëçãáí óôçí ðñþéìç

ðáéäéêÞ çëéêßá áðü ëïéìþîåéò ôïõ áíáðíåõóôéêïý êáé õðïèñåøßá. ÓÞìåñá ÷Üñéò óôçí ðñþéìç äéÜãíùóç

êáé óôçí áðïôåëåóìáôéêüôåñç èåñáðåßá, ç ìÝóç   åðéâßùóç ôùí áóèåíþí ìå êõóôéêÞ ßíùóç Ý÷åé áíÝâåé

óôá 30 ÷ñüíéá.

Ôéò ôåëåõôáßåò äåêáåôßåò, ðáñÜ ôçí ôá÷åßá ðñüïäï óôçí Ýñåõíá êáé ôçí áíáêÜëõøç ôïõ õðåýèõíïõ

ãïíéäßïõ ôï 1989, åîáêïëïõèåß íá ðáñáìÝíåé áâÝâáéï ìå ðïéï ôñüðï ç áíùìáëßá óå ìïñéáêü åðßðåäï

ïäçãåß óôéò ðïéêßëåò êëéíéêÝò åêäçëþóåéò ôçò íüóïõ. Ïé áðþôåñåò óõíÝðåéåò ôçò ãïíéäéáêÞò áíùìáëßáò

åßíáé ìåãáëýôåñçò êëéíéêÞò óçìáóßáò óôï åðßðåäï ôùí ðíåõìüíùí, üðïõ ç ëïßìùîç êáé ç öëåãìïíÞ åßíáé

ç Üìåóç áéôßá èáíÜôïõ. ÐáñÜ ôá êåíÜ ðïõ õðÜñ÷ïõí, ç ãíþóç ìáò Ý÷åé óçìáíôéêÜ âåëôéùèåß ôçí ôåëåõ-

ôáßá äåêáåôßá. Åéäéêüôåñá óå üôé áöïñÜ ôçí ëïßìùîç êáé ôç öëåãìïíÞ, Ý÷åé ãßíåé ðïëý óçìáíôéêÞ ðñüï-

äïò óôçí êáôáíüçóç ôïõ öáýëïõ êýêëïõ, ëïßìùîç-öëåãìïíÞ-áðüöñáîç, êáé ôï áêüìç óçìáíôéêüôåñï

Ý÷ïõí ðñïôáèåß äéÜöïñåò èåñáðåõôéêÝò óôñáôçãéêÝò ãéá ôç äéáêïðÞ áõôïý ôïõ êýêëïõ. Ôá áìÝóùò

åðüìåíá ÷ñüíéá ðåñéìÝíïõìå üôé èá êáôáíïÞóïõìå ëåðôïìåñÝóôåñá ôç ëåéôïõñãßá ôïõ ãïíéäßïõ ôçò

êõóôéêÞò ßíùóçò êáé áêñéâÝóôåñá ôçí ðáèïöõóéïëïãßá ôçò íüóïõ, ðïõ óå óõíäõáóìü ìå ôéò ãïíéäéáêÝò

ôå÷íéêÝò èá ïäçãÞóïõí ðéèáíþôáôá óôçí ïñéóôéêÞ èåñáðåßá.

Ç ðñïïðôéêÞ åöáñìïãÞò ôçò ãïíéäéáêÞò èåñáðåßáò óôçí êõóôéêÞ ßíùóç êáèéóôÜ ôç ãïçôåßá ôçò Ýñåõ-

íáò ôçò íüóïõ áêüìç ìåãáëýôåñç êáé ç åëðßäá üëùí åßíáé üôé ðéèáíüí ìåôÜ ü÷é ðïëëÜ ÷ñüíéá ç êõóôéêÞ

ßíùóç èá åßíáé Ýíá íüóçìá ìå éóôïñéêü ÷áñáêôÞñá.

ÅëÝíç Ðïýëéïõ
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ÊÕÓÔÉÊÇ ÉÍÙÓÇ - ÍÅÙÔÅÑÅÓ
ÈÅÑÁÐÅÕÔÉÊÅÓ ÐÑÏÓÅÃÃÉÓÅÉÓ

Å. Ðïýëéïõ, Ã. ÐåñðÜôç, Â. Äéïíõóïðïýëïõ,
Á. Ðáðáìé÷áëüðïõëïò

Ç êõóôéêÞ ßíùóç åßíáé ç óõ÷íüôåñç ãåíåôéêÞ íüóïò
ôçò ëåõêÞò öõëÞò. Ç óõ÷íüôçôÜ ôçò åßíáé 1/2500 ãåí-
íÞóåéò. Ï áñéèìüò ôùí õãéþí öïñÝùí áíÝñ÷åôáé óôï
5,2% ôïõ ãåíéêïý ðëçèõóìïý. Õðïëïãßæåôáé üôé êÜèå
÷ñüíï óôçí ÅëëÜäá ãåííéïýíôáé 40 ðáéäéÜ ìå êõóôéêÞ
ßíùóç êáé ï óõíïëéêüò áñéèìüò ôùí áóèåíþí ðñÝðåé
íá åßíáé ðåñßðïõ 700. Ôåëåõôáßá Ý÷åé îåêéíÞóåé ðñïóðÜ-
èåéá êáôáãñáöÞò ôùí áóèåíþí.

ÃåíåôéêÞ – ÌïñéáêÞ âéïëïãßá
Ç ìåôÜäïóç ôçò íüóïõ ãßíåôáé êáôÜ ôïí õðïëåéðü-

ìåíï áõôüóùìo ÷áñáêôÞñá. Ç ôáõôïðïßçóç ôïõ õðåý-
èõíïõ ãéá ôç íüóï ãïíéäßïõ, ðïõ Ýãéíå ôï 1989 äéåõ-
êñßíéóå ôçí ðáèïãÝíåéá ôçò íüóïõ, Ýêáíå åöéêôü ôïí
ðñïãåííçôéêü Ýëåã÷ï êáé Ýäùóå þèçóç óôçí Ýñåõíá
ãéá ôç ãïíéäéáêÞ èåñáðåßá. Ç èÝóç ôïõ ãïíéäßïõ áõôïý
åíôïðßæåôáé óôï ìáêñü óêÝëïò ôïõ ÷ñùìïóþìáôïò 7,
ìåôáîý ôùí èÝóåùí 22 êáé 31 (7q22 – 7q31)1 êáé ñõè-
ìßæåé ôçí ðáñáãùãÞ ìéáò ðñùôåúíçò ðïõ óõììåôÝ÷åé óôç
ìåôáöïñÜ éüíôùí äéá ìÝóïõ ôçò êõôôáñéêÞò ìåìâñÜ-
íçò ç ïðïßá ïíïìÜæåôáé CFTR (cystic fibrosis transm-
embrane conductance regulator)2.

Ç ðñùôåúíç áõôÞ, ðïõ âñßóêåôáé óôçí êõôôáñïðëá-
óìáôéêÞ ìåìâñÜíç ôùí åðéèçëéáêþí êõôôÜñùí äéáöü-
ñùí ïñãÜíùí, áðïôåëåßôáé áðü 1480 áìéíïîÝá, åìöá-
íßæåé ÷áñáêôÞñá äéáýëïõ éüíôùí êáé ìïéÜæåé ìå ôéò Ñ-
ãëõêïðñùôåúíåò 3. Ç äïìÞ ôçò óõíßóôáôáé óå äýï ôìÞ-
ìáôá äéáìåìâñáíéêÜ TMD (transmembrane domain) ðïõ
áðïôåëïýí ôï äßáõëï êáé ôñßá ôìÞìáôá åíäïêõôôáñéêÜ
(äýï õäñüöéëá ðïõ óõíäÝïíôáé ìå ôá íïõêëåïôßäéá
ATP, ôá NBF- nucleotide binding fold - êáé ôï ôìÞìá R
ðïõ ðåñéëáìâÜíåé èÝóåéò öùóöïñõëéþóåùò ãéá ôéò
ðñùôåúíéêÝò êéíÜóåò A êáé C) (Ó÷Þìá 1).

¸÷åé âñåèåß üôé õðÜñ÷ïõí ìåìâñáíéêïß õðïäï÷åßò
ðïõ äñïýí ìÝóù ôùí ðñùôåúíþí G, áðü ôéò ïðïßåò
Üëëåò äéåãåßñïõí êáé Üëëåò áíáóôÝëëïõí ôç äñÜóç
ôçò áäåíéêÞò êõêëÜóçò. Ç ôåëåõôáßá ìåôáôñÝðåé ôï ATP
óå cAMP ôï ïðïßï ìå ôç óåéñÜ ôïõ åíåñãïðïéåß ôéò
ðñùôåúíéêÝò êéíÜóåò. Ïé ðñùôåúíéêÝò êéíÜóåò öùóöï-
ñõëéþíïíôáé óôï ôìÞìá R ôçò CFTR êáé ôçí åíåñãï-
ðïéïýí þóôå íá äéáíïé÷èïýí ïé äßáõëïé ôùí éüíôùí. Ç
CFTR áëëçëåðéäñÜ ìå Üëëoõò äéáýëïõò éüíôùí êáé
ðñùôåßíåò ìåìâñáíþí ìå ìç÷áíéóìïýò ðïõ äåí Ý÷ïõí
áêüìç äéåõêñéíéóèåß. ÔÝôïéïé äßáõëïé åßíáé ïé “åíáëëá-
êôéêïß” äßáõëïé Cl- óôçí êïñõöáßá ìåìâñÜíç ôïõ åðéèç-

ëßïõ ôùí áåñáãùãþí (ORCC), ïé ïðïßïé åíåñãïðïéïý-
íôáé áðü ôçí áýîçóç ôïõ åíäïêõôôÜñéïõ Ca++ êáé öáß-
íåôáé íá ðñïóôáôåýïõí ôïõò áåñáãùãïýò áðü åêäç-
ëþóåéò ðáñüìïéåò ìå áõôÝò ôçò êõóôéêÞò ßíùóçò (öëåã-
ìïíÞ, ëïßìùîç, âëåííþäç Ýìâïëá)4.

Ç ðñïåîÜñ÷ïõóá çëåêôñïöõóéïëïãéêÞ áíùìáëßá
óôïõò áåñáãùãïýò ôùí áóèåíþí ìå êõóôéêÞ ßíùóç åß-
íáé ç åêóåóçìáóìÝíç áýîçóç ôçò åðáíáðïññüöçóçò
ôïõ Na+. Ìå ôïí êëùíéóìü ôïõ ãïíéäßïõ ôçò êõóôéêÞò
ßíùóçò åßíáé ðéèáíü, ìåëåôþíôáò ìåãáëýôåñá ôìÞìáôá
ôùí EÍaC (åðéèçëéáêþí äéáýëùí Na+ åõáßóèçôùí óôçí
áìéëïñßäç), íá ìåëåôçèåß êáëýôåñá ç áëëçëåðßäñáóç
ôïõ äéáýëïõ áõôïý êáé ôçò CFTR. ¼ôáí ôá EÍaC åê-
öñÜæïíôáé ðáñÜëëçëá ìå ôç CFTR óôá ßäéá êýôôáñá, ç
åíåñãüôçôÜ ôïõò ìåéþíåôáé êáé ç ñýèìéóÞ ôïõò áðü ôï
cAMP ðïéêßëëåé áðü åíåñãïðïßçóç áðïõóßá ôçò CFTR
Ýùò áðåíåñãïðïßçóç ðáñïõóßá ôçò CFTR.

ÌåôÜëëáîç óôï åí ëüãù ãïíßäéï Ý÷åé ùò áðïôÝëå-
óìá áíùìáëßá óôç äïìÞ êáé ëåéôïõñãßá ôçò CFTR. Ðå-
ñéóóüôåñåò áðü 1000 ìåôáëëÜîåéò Ý÷ïõí ôáõôïðïéç-
èåß óå áóèåíåßò ìå êõóôéêÞ ßíùóç, ìå óõ÷íüôåñç ôç
ÄF508. Óôïõò áóèåíåßò ìå ôç ìåôÜëëáîç áõôÞ áðïõóéÜ-
æåé ôï áìéíïîý öáéíõëáëáíßíç ðïõ öõóéïëïãéêÜ êáôÝ÷åé
ôç èÝóç 508 óôçí ðñùôåúíç CFTR5. ÁõôÞ áðáíôÜôáé óôï
80% ôùí áóèåíþí ìå êõóôéêÞ ßíùóç óôç Â.Åõñþðç êáé
óôï 45-55% óôïõò áóèåíåßò ôçò Í. Åõñþðçò6. Ïé õðü-
ëïéðåò ìåôáëëÜîåéò ðáñïõóéÜæïíôáé ìå ðïëý ìéêñÞ
óõ÷íüôçôá êáé Ý÷ïõí ãåùãñáöéêÞ êáôáíïìÞ7.

ÁíÜëïãá ìå ôïí ôýðï ôçò ìåôÜëëáîçò ç íüóïò
åìöáíßæåôáé óå êõôôáñéêü åðßðåäï õðü 4 ìïñöÝò8 (Ó÷Þ-
ìá 2).

1. Áðïõóßá ôçò CFTR.
2. Äéáôáñá÷Þ ôçò ãëõêïæõëßùóçò óôï åðßðåäï ôùí óù-

ìáôéäßùí Golgi ðïõ ïäçãåß óå ìçäåíéêÞ Þ ðïëý ÷á-
ìçëÞ ìåôáêßíçóç ðñïò ôçí êïñõöáßá ìåìâñÜíç.

3. Äéáôáñá÷Þ ôçò åíåñãïðïßçóçò êáé ñýèìéóçò ôçò
CFTR óôçí êõôôáñéêÞ åðéöÜíåéá.

4. Äõóëåéôïõñãßá ôïõ äéáýëïõ ìå ìåßùóç ôçò áãùãé-

Ó÷Þìá 1. Ëåéôïõñãéêü ìïíôÝëï ôçò CFTR

TM = ÄéáìåìâñáíéêÞ ðåñéï÷Þ,

ÍÂF = ÈÝóç óýíäåóçò íïõêëåïôéäßùí

PKA = ÐñùôåúíéêÞ êéíÜóç Á
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ìïíÞò êõñßùò åíôüò êáé ðÝñéî ôùí âñüã÷ùí êáé ôùí
âñïã÷éïëßùí êáé ü÷é óôéò êõøåëßäåò Þ óôá áããåßá åßíáé
åíäåéêôéêÞ ôçò óôåíÞò ó÷Ýóçò ôçò ìå ôç ëïßìùîç ôùí
áåñáãùãþí.

Óôï âñïã÷ïêõøåëéäéêü Ýêðëõìá õðåñÝ÷ïõí ôá ìá-
êñïöÜãá åíþ öõóéïëïãéêÜ ôá ïõäåôåñüöéëá áíÝñ÷ï-
íôáé óå ðïóïóôü ìéêñüôåñï ôïõ 3% ôùí áíåõñéóêïìÝ-
íùí êõôôÜñùí. Óôïõò áóèåíåßò ìå êõóôéêÞ ßíùóç õðå-
ñÝ÷ïõí ôá ïõäåôåñüöéëá áêüìç êáé óå åêåßíïõò ìå
êëéíéêþò Þðéá íüóï14. Káèþò ç íüóïò åîåëßóóåôáé, ï
áñéèìüò ôùí ïõäåôåñïößëùí âáßíåé áõîáíüìåíïò êáé
ôá ðôýåëá ãßíïíôáé ðõþäç.

ÌÉÊÑÏÂÉÏËÏÃÉÁ

Áñ÷éêÜ ôá ìéêñüâéá ðïõ áíåõñßóêïíôáé óôá ðôýåëá
ôùí áóèåíþí ìå êõóôéêÞ ßíùóç åßíáé ï ÷ñõóßæùí óôá-
öõëüêïêêïò êáé ï áéìüöéëïò15.

Êáèþò ç íüóïò åîåëßóóåôáé, åìöáíßæåôáé ç Pseud-
omonas aeruginosa ç ïðïßá áíôéêáèéóôÜ ôá Üëëá ìé-
êñüâéá Þ ôá óõíïäåýåé.

Áñ÷éêÜ ç åìöÜíéóç ôçò øåõäïìïíÜäáò åßíáé äéáëåß-
ðïõóá, óôç óõíÝ÷åéá üìùò ãßíåôáé ìüíéìç êáé ôï 70%
ôùí åíçëßêùí áóèåíþí åßíáé áðïéêéóìÝíï ìå øåõäïìï-
íÜäá. Ç åìöÜíéóÞ ôçò åßíáé ðéü ðñþúìç óôéò ãõíáßêåò
óå ó÷Ýóç ìå ôïõò Üíäñåò êáé ó÷åôßæåôáé ìå óçìáíôéêÞ
êëéíéêÞ åðéäåßíùóç16.

Ç ÷ñüíéá ëïßìùîç ìå óôáöõëüêïêêï åßíáé äõíáôüí
íá äçìéïõñãÞóåé ôéò ðñïõðïèÝóåéò ãéá ôïí áðïéêéóìü
ìå øåõäïìïíÜäá. Ãéá ôï ëüãï áõôü ðñïôåßíåôáé áðü
êÜðïéá êÝíôñá ç ðñïöõëáêôéêÞ èåñáðåßá åíáíôßïí ôïõ
óôáöõëïêüêêïõ, åíþ Üëëïé ðñïôéìïýí íá ãßíåôáé ðñï-
óðÜèåéá åêñßæùóçò ôïõ óôáöõëïêüêêïõ êÜèå öïñÜ ðïõ
áíåõñßóêåôáé óôï êáôþôåñï áíáðíåõóôéêü.

Ç Pseudomonas aeruginosa åõêáéñéáêü Gram-
óáðñüöõôï, åìöáíßæåé ðïëý ìåãÜëç áíÜðôõîç óôéò
âñïã÷éêÝò åêêñßóåéò ôùí áóèåíþí ìå êõóôéêÞ ßíùóç.
ÐáñÜãïíôåò ðïõ äéåõêïëýíïõí ôçí ðñïóêüëëçóç ôçò
øåõäïìïíÜäáò óôï âñïã÷éêü åðéèÞëéï åßíáé ôá øåõäï-
ðüäéá, ïé ðïëõóáê÷áñßäåò êáé ðéèáíþò ç áéìáôïáããëïõ-
ôéíßíç17.

Ôï ìéêñüâéï óõíèÝôåé åîùðïëõóáê÷áñßäåò ïé ïðïßåò
ðáñïõóßá áóâåóôßïõ ó÷çìáôßæïõí Ýíá gel, ôï “slime”,
ôï ïðïßï ðåñéâÜëëåé ôéò áðïéêßåò êáé ôéò ðñïöõëÜóóåé
áðü ôçí öáãïêõôôÜñùóç ôùí ìáêñïöÜãùí, ôá áíôé-
âéïôéêÜ êáé ôá áíôéóþìáôá. Ç øåõäïìïíÜäá åêêñßíåé
ôïîßíåò (åëáóôÜóç, åîùôïîßíç), ïé ïðïßåò åßíáé õðåýèõ-
íåò ãéá ôçí éóôéêÞ âëÜâç, åíþ åðßóçò ðñïêáëïýí ôïðé-
êÝò áíïóïëïãéêÝò äéáôáñá÷Ýò ðïõ åõíïïýí ôç ìéêñï-
âéáêÞ ëïßìùîç üðùò öáßíåôáé óôï (Ó÷Þìá 3)18.

Ôï ãåãïíüò ôïõ ðïëý ÷áìçëïý ðïóïóôïý áðïéêé-
óìïý ôùí Üëëùí áóèåíþí ìå âñïã÷åêôáóßåò (åêôüò
ôçò êõóôéêÞò ßíùóçò) êáé ôçò áíåýñåóçò ôçò øåõäï-
ìïíÜäáò óå íåïãíÜ óôá ïðïßá äåí õðÜñ÷åé éóôéêÞ âëÜ-
âç, ïäÞãçóå óôçí õðüèåóç üôé, ôá êýôôáñá ôïõ áíá-

Ó÷Þìá 2. Ó÷çìáôéêÞ áíáðáñÜóôáóç ôùí ôåóóÜñùí ìç÷áíéóìþí ìåôáë-

ëÜîåùí ôçò CFTR

ìüôçôáò óôï ÷ëþñéï.
5. ÓöÜëìá óôïõò ìç÷áíéóìïýò ìåôáãñáöÞò ôïõ DNA,

óôï åðßðåäï ôïõ mRNA, ðïõ Ý÷åé ùò áðïôÝëåóìá
êáêÞ ëåéôïõñãßá ôçò ðñùôåúíçò.

6. ÊáêÞ ñýèìéóç ôùí áëëçëåðßäñáóçò ôçò CFTR ìå
ôïõò äéáýëïõò ORCC êáé EnaC.

Ïé áðïêëßóåéò áðü ôçí ôõðéêÞ êëéíéêÞ åéêüíá êáé ç
äéáöïñÜ óôç âáñýôçôá ôçò íüóïõ óå äéáöïñåôéêïýò
áóèåíåßò ìå êõóôéêÞ ßíùóç áðïäßäïíôáé óôç óõó÷Ýôé-
óç ãïíïôýðïõ-öáéíïôýðïõ. ÅíäåéêôéêÜ, óå ìéá óåéñÜ 293
áóèåíþí Ýãéíå óõó÷Ýôéóç ôçò åìöÜíéóçò ðáãêñåáôé-
êÞò áíåðÜñêåéáò ìå ôï ãïíüôõðï êáé áðåäåß÷èç üôé ôï
99% ôùí ïìïæõãùôþí ÄF508 ðáñïõóßáæáí ðáãêñåáôé-
êÞ áíåðÜñêåéá, åíþ ïé åôåñïæõãþôåò óå ðïóïóôü 28%
êáé Üëëåò ìåôáëëÜîåéò óå 64%. Äåí õðÜñ÷åé üìùò åì-
öáíÞò óõó÷Ýôéóç áíÜìåóá óôï ãïíüôõðï êáé ôçí ðñï-
óâïëÞ ôïõ áíáðíåõóôéêïý óõóôÞìáôïò9. Åðßóçò ï ãï-
íüôõðïò óõó÷åôßæåôáé êáé ìå ôéò Þðéåò ðåñéðôþóåéò åíç-
ëßêùí ìå âñïã÷åêôáóßåò Þ ìå áìöïôåñüðëåõñç áãåíå-
óßá ôùí óðåñìáôéêþí ðüñùí10. Óõ÷íÜ óôïõò áóèåíåßò
áõôïýò ç äïêéìáóßá éäñþôá äåß÷íåé öõóéïëïãéêÝò ôé-
ìÝò ÷ëùñßïõ11,12.

Á.4.5 Ï ÷áñáêôÞñáò ôçò öëåãìïíþäïõò
áðüêñéóçò óôïí éíïêõóôéêü ðíåýìïíá êáé ç
ó÷Ýóç ôçò ìå ôç ëïßìùîç

Ç öëåãìïíÞ óôçí êõóôéêÞ ßíùóç åðêåíôñþíåôáé
óôïõò áåñáãùãïýò ìÜëëïí ðáñÜ óôéò êõøåëßäåò. Ïé
ðñþéìåò âëÜâåò áöïñïýí óôï åðéèÞëéï êáé óõíßóôá-
íôáé óå áðþëåéá ôùí êñïóóþí êáé ðëáêþäç ìåôÜðëá-
óç. ÕðÜñ÷åé åðßóçò õðåñðëáóßá ôùí ëáãçíïåéäþí êõô-
ôÜñùí êáé õðåñôñïößá ôùí âëåííïãïíßùí áäÝíùí13.
Ðñïéüíôïò ôïõ ÷ñüíïõ âëåííïðõþäåéò åêêñßóåéò áðï-
öñÜóóïõí ôïõò ìéêñïýò áåñáãùãïýò óå üëïõò ó÷å-
äüí ôïõò áóèåíåßò, êáé óõíïäåýïíôáé áðü ÷ñüíéá öëåã-
ìïíþäç äéÞèçóç ôïõ âëåííïãüíïõ. ÁõôÞ ç öëåãìïíþ-
äçò äéáäéêáóßá ðñïêáëåß óôï ôïß÷ùìá ôùí áåñáãù-
ãþí ìéêñïÝëêç êáé ó÷çìáôéóìü ìéêñïáðïóôçìáôßùí, ðïõ
ïäçãïýí óå âñïã÷åêôáóßåò. Ç åðéêñÜôçóç ôçò öëåã-
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ÅëëÜäá, ðéèáíüôáôá äåí Ý÷åé áíåõñåèåß óôá ðôýåëá
ôùí áóèåíþí.

Åßíáé óêüðéìï íá äéá÷ùñßæïíôáé ïé áóèåíåßò ðïõ åß-
íáé áðïéêéóìÝíïé ìå Pseudomonas cepacia áðü ôïõò
õðüëïéðïõò, þóôå íá áðïöåõ÷èåß ç ìåôÜäïóç ôçò.

ÔÝëïò ï Aspergillus fumigatus êáé ç Candida albi-
cans óõ÷íÜ áðïéêßæïõí ôïõò áóèåíåßò ðïõ ðÜó÷ïõí
áðü êõóôéêÞ ßíùóç.

ÄÉÁÃÍÙÓÇ

ÐáñÜ ôï ãåãïíüò üôé ç êõóôéêÞ ßíùóç åßíáé ãåíåôé-
êÞ íüóïò, ç äéÜãíùóç ôçò âáóßæåôáé óå êëéíéêÜ äåäï-
ìÝíá êáé ç åðéâåâáßùóç ãßíåôáé ìå ôçí áíåýñåóç õøç-
ëÞò óõãêÝíôñùóçò çëåêôñïëõôþí óôïí éäñþôá. Ç íü-
óïò ÷áñáêôçñßæåôáé áðü óçìáíôéêÞ ðïéêéëïìïñößá üóïí
áöïñÜ óôç óõ÷íüôçôá êáé óôç âáñýôçôá ôùí êëéíéêþí
åêäçëþóåùí. Óôéò ðåñéóóüôåñåò ðåñéðôþóåéò ç äéÜãíù-
óç ôçò êõóôéêÞò ßíùóçò ãßíåôáé ðïëý íùñßò ðñéí áðü
ôçí çëéêßá ôïõ 1oõ Ýôïõò. Ïé áóèåíåßò ðïõ äåí Ý÷ïõí
ðáãêñåáôéêÞ áíåðÜñêåéá åìöáíßæïõí çðéüôåñç êëéíéêÞ
åéêüíá, êáëýôåñç èñÝøç, ðéü öõóéïëïãéêÞ áíáðíåõóôé-
êÞ ëåéôïõñãßá êáé óõíÞèùò ç äéÜãíùóç ãßíåôáé óå ìå-
ãáëýôåñç çëéêßá. Åíþ õðÜñ÷åé óõó÷Ýôéóç ãïíüôõðïõ-
öáéíüôõðïõ üóïí áöïñÜ ôçí ðáãêñåáôéêÞ ëåéôïõñãßá,
äåí õðÜñ÷åé áíôßóôïé÷ç óõó÷Ýôéóç üóïí áöïñÜ ôç ðíåõ-
ìïíéêÞ ðñïóâïëÞ21,22. Ïé óõ÷íüôåñåò åêäçëþóåéò ôçò
íüóïõ åìöáíßæïíôáé óôïí ðáñáêÜôù ðßíáêá.

Êýñéá êëéíéêÜ ÷áñáêôçñéóôéêÜ íåïäéáãíùóèÝíôùí áóèåíþí

ÏîÝá Þ åðéìÝíïíôá óõìðôþìáôá áðü 45.1%
ôï áíáðíåõóôéêü
Õðïèñåøßá 35.9%
Óôåáôüññïéá Þ äõóáðïññüöçóç 26.7%
Åéëåüò åê ìçêùíßïõ Þ åíôåñéêÞ áðüöñáîç 17.7%
ÇëåêôñïëõôéêÝò äéáôáñá÷Ýò 6.2%
Ðñüðôùóç ôïõ ïñèïý 2.9%
Ñéíéêïß ðïëýðïäåò Þ ðáñáññéíïêïëðßôéò 2.9%
ÇðáôéêÞ íüóïò  0.7%
ÐçãÞ: ÁìåñéêáíéêÞ Åôáéñåßá ÊõóôéêÞò ºíùóçò

ÅÑÃÁÓÔÇÑÉÁÊÅÓ ÌÅÈÏÄÏÉ ÄÉÁÃÍÙÓÇÓ

1. Äïêéìáóßá éäñþôá
Ç äïêéìáóßá éäñþôá åîáêïëïõèåß íá èåùñåßôáé ç

êáëýôåñç ìÝèïäïò ãéá ôç äéÜãíùóç ôçò êõóôéêÞò ßíù-
óçò. Ôï ðñþôï 24ùñï ìåôÜ ôç ãÝííçóç åßíáé äõíáôüí
ïé çëåêôñïëýôåò íá åìöáíßæïõí ðáñïäéêÞ áýîçóç ôùí
åðéðÝäùí ôïõò óôïí éäñþôá óå öõóéïëïãéêÜ íåïãíÜ.
Äýï çìÝñåò ìåôÜ ôç ãÝííçóç ðáñáôçñåßôáé áðüôïìç
ðôþóç ôùí çëåêôñïëõôþí. Óõíåðþò ç äïêéìáóßá éäñþ-
ôá èåùñåßôáé áîéüðéóôç ìåôÜ ôç ðáñÝëåõóç ôïõ ðñþ-
ôïõ 48ùñïõ, áí êáé åßíáé ðñïôéìüôåñï íá ãßíåôáé üôáí
ôï íåïãíü åßíáé êëéíéêÜ óôáèåñü, åíõäáôùìÝíï, ÷ùñßò
ïîåßá íüóï êáé íá ìç ðáßñíåé áëáôïêïñôéêïåéäÞ.

Ó÷Þìá 3. ÁíïóïëïãéêÞ áðüêñéøç ôïõ îåíéóôÞ óôçí øåõäïìïíÜäá. Êõ-

ñßáñ÷ïò ñüëïò ôïõ êõøåëéäéêïý ìáêñïöÜãïõ.

ðíåõóôéêïý åðéèçëßïõ ôùí áóèåíþí ìå êõóôéêÞ ßíùóç,
Ý÷ïõí óôçí åðéöÜíåéÜ ôïõò åéäéêïýò õðïäï÷åßò (ãëõ-
êïëéðßäéá êáé ãëõêïðñùôåßíåò) ðïõ åðéôñÝðïõí óå ïñé-
óìÝíá ìéêñüâéá (üðùò ç øåõäïìïíÜäá) íá ðñïóêïë-
ëçèïýí. ÂëÜâç ôùí êõôôÜñùí ôïõ âñïã÷éêïý åðéèçëßïõ,
ðïõ ðñïêáëåß ç èñõøßíç êáé ç åëáóôÜóç ôùí ëåõêï-
êõôôÜñùí ðñïêáëåß Ýêöñáóç íÝùí õðïäï÷Ýùí ãéá ôá
øåõäïðüäéá êáé áõîÜíåé ôçí ðñïóêïëëçôéêÞ éêáíüôçôá
ôùí âáêôçñéäßùí.

Ôåëåõôáßá åìöáíßóèçêáí íÝá óôåëÝ÷ç øåõäïìïíÜ-
äïò, üðùò ç Xanthomonas maltophilia êáé êõñßùò ç
Pseudomonas (Bulkh cepacia, ç ïðïßá åßíáé ðéü óõ-
÷íÞ óôéò Ç.Ð.Á êáé ôçí ÌåãÜëç Âñåôáíßá êáé óõíÞèùò
åßíáé áíèåêôéêÞ óôá áíôéøåõäïìïíáäéêÜ áíôéâéïôéêÜ19.

Ôï óôÝëå÷ïò áõôü áíáãíùñßóèçêå ùò ðáèïãüíï
óå áóèåíåßò ìå êõóôéêÞ ßíùóç ðñéí 20 ÷ñüíéá. ÓÞìåñá
ëïéìþîåéò ìå cepacia å÷ïõí ðÜñåé äéáóôÜóåéò åíäç-
ìßáò óå êÜðïéá êÝíôñá êõóôéêÞò ßíùóçò. Óôéò Ç. Ð. Á. ç
åðßðôùóç Þôáí ðåñßðïõ 3,9% ôï 1992, åíþ ç åðßðôùóç
ôçò aeruginosa Þôáí 60,7%. ÕðÜñ÷ïõí 3 êëéíéêÝò ìïñ-
öÝò áðïéêéóìïý ìå p. cepacia: á) ÷ñüíéïò áóõìðôùìá-
ôéêüò áðïéêéóìüò â) ðñïïäåõôéêÞ åðéäåßíùóç ìå õðï-
ôñïðéÜæïíôá ðõñåôü, áðþëåéá âÜñïõò êáé ðïëëáðëÝò
íïóçëåßåò êáé ã) ñáãäáßá èáíáôçöüñá åðéäåßíùóç óå
Þðéá ðñïóâåâëçìÝíïõò áóèåíåßò20.

Äåí åßíáé ãíùóôÞ ç óõ÷íüôçôá åìöÜíéóçò ôçò óôçí
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ÌÝèïäïò: Ç åîÝôáóç èá ðñÝðåé íá ãßíåôáé áðü åîåé-
äéêåõìÝíï Üôïìï êáé ôï åñãáóôÞñéï èá ðñÝðåé íá åêôå-
ëåß Ýíá éêáíïðïéçôéêü áñéèìü åîåôÜóåùí ðñïêåéìÝíïõ
íá åîáóöáëßæåé ôç ðïéüôçôá ôçò åîÝôáóçò. Ç ìüíç áðï-
äåêôÞ ìÝèïäïò ãéá ôçí åðéâåâáßùóç Þ ôïí áðïêëåéóìü
ôçò êõóôéêÞò ßíùóçò åßíáé ç ðïóïôéêÞ éïíôïöüñçóç ìå
ðéëïêáñðßíç Þ ìÝèïäïò ôùí Gibson & Cooke.

Ïé åãêåêñéìÝíåò áðü ôçí ÁìåñéêáíéêÞ Åôáéñåßá Êõ-
óôéêÞò ºíùóçò ìÝèïäïé óõëëïãÞò ôïõ éäñþôá åßíáé ç
ìÝèïäïò Gibson- Cooke êáé ç óõëëïãÞ ìå ôï óýóôçìá
Ìacroduct (Wescor, Inc., Logan, UT )23. Êáé ìå ôá äýï
óõóôÞìáôá ç Ýêêñéóç éäñþôá ãßíåôáé ôïðéêÜ ìåôÜ áðü
äéÝãåñóç ìå ðéëïêáñðßíç óôï äÝñìá ôçò åóùôåñéêÞò
åðéöÜíåéáò ôïõ áíôéâñá÷ßïõ ÷ñçóéìïðïéþíôáò çëåêôñéêü
öïñôßï 5mV ãéá 5-10 ëåðôÜ. ÐáñÜ ôï ãåãïíüò üôé êáé
ïé äýï çëåêôñïëýôåò ìðïñïýí íá ìåôñçèïýí, ôï ÷ëþ-
ñéï ðñïóöÝñåé êáëýôåñï äéá÷ùñéóìü ìåôáîý ôùí áóèå-
íþí ìå êõóôéêÞ ßíùóç êáé õãéþí êáé åßíáé ç áíÜëõóç
åêëïãÞò. Áí ç ôéìÞ ôïõ íáôñßïõ óôïí éäñþôá åßíáé ïñéá-
êÞ, ÷ïñçãïýíôáé áëáôïêïñôéêïåéäÞ ïðüôå ç óõãêÝíôñù-
óç ôïõ íáôñßïõ óôïõò áóèåíåßò ìå êõóôéêÞ ßíùóç äåí
ìåéþíåôáé åíþ ðáñáôçñåßôáé ìåßùóç óôïõò õãéåßò24. Ìßá
åíáëëáêôéêÞ ìÝèïäïò äïêéìáóßáò éäñþôá åßíáé ôï cy-
stic fibrosis indicator system25. ÊáôÜ ôç ìÝèïäï áõôÞ
ãßíåôáé ìßá çìéðïóïôéêÞ áíÜëõóç ôïõ ÷ëùñßïõ áöïý
ðñïêëçèåß ôïðéêÜ ç Ýêêñéóç éäñþôá ìåôÜ áðü äéÝãåñ-
óç ìå ðéëïêáñðßíç. Ï éäñþôáò óõëëÝãåôáé óå Ýíá áõ-
ôïêüëëçôï ôï ïðïßï åßíáé åéäéêÜ ó÷åäéáóìÝíï þóôå üôáí
ç ôéìÞ ôïõ ÷ëùñßïõ åßíáé ìåãáëýôåñç áðü 45mmol/L ôï
÷áñôß áëëÜæåé ÷ñþìá êáé ç äïêéìáóßá èåùñåßôáé èåôéêÞ.
ÁõôÞ åßíáé ìéá áðëÞ äéáäéêáóßá ãéá ìáæéêü Ýëåã÷ï ðëç-
èõóìïý, áëëÜ äåí èá ðñÝðåé íá ÷ñçóéìïðïéåßôáé ùò
âÜóç ãéá ôç äéÜãíùóç ôçò êõóôéêÞò ßíùóçò.

ÁðïôåëÝóìáôá: ÔéìÝò ÷ëùñßïõ Þ íáôñßïõ ìåãáëýôå-
ñåò ôùí 60 mmol/L ðáñáðÝìðïõí óôç äéÜãíùóç ôçò
êõóôéêÞò ßíùóçò. Óôïõò åíÞëéêåò ç äïêéìáóßá èåùñåß-
ôáé èåôéêÞ üôáí ç ôéìÞ ôïõ ÷ëùñßïõ åßíáé ìåãáëýôåñç
ôùí 70 mmol/L26. ÏñéáêÝò óõãêåíôñþóåéò ÷ëùñßïõ óôï
åýñïò ôùí 40 ùò 60 mmol/L ðáñáôçñïýíôáé óôï 4%-
5% ôïõ óõíüëïõ ôùí åîåôÜóåùí. Óå áõôÝò ôéò ðåñé-
ðôþóåéò ðñÝðåé íá ãßíåôáé åðáíÜëçøç ôçò åîÝôáóçò
êáé óõíÞèùò óôçí åðüìåíç ìÝôñçóç ôá áðïôåëÝóìáôá
åìðßðôïõí óå öõóéïëïãéêÜ Þ ðáèïëïãéêÜ üñéá. Óå áóèå-
íåßò ìå êõóôéêÞ ßíùóç ïé ôéìÝò ôïõ ÷ëùñßïõ åßíáé óõíÞ-
èùò ìåãáëýôåñåò áõôþí ôïõ íáôñßïõ, åíþ óôïõò õãéåßò
óõìâáßíåé ôï áíôßèåôï.

ÄéáãíùóôéêÜ êñéôÞñéá: Ôá áðïôåëÝóìáôá áðü ôéò
ìåôñÞóåéò ôùí óõãêåíôñþóåùí ôïõ ÷ëùñßïõ êáé ôïõ
íáôñßïõ èá ðñÝðåé íá åñìçíåýïíôáé óå óõíäõáóìü ìå
ôçí êëéíéêÞ åéêüíá. Áðü ìüíá ôïõò ôá áðïôåëÝóìáôá
ôïõ åñãáóôçñßïõ äåí ìðïñïýí íá åðéâåâáéþóïõí Þ íá
áðïêëåßóïõí ôç äéÜãíùóç ôçò êõóôéêÞò ßíùóçò. Ç äéÜ-
ãíùóç èá ðñÝðåé íá óôçñé÷èåß óôçí êëéíéêÞ åéêüíá, óôç
èåôéêÞ äïêéìáóßá éäñþôá êáé óôçí ôáõôïðïßçóç ôùí äýï
ìåôáëëÜîåùí ôçò CFTR. Óôï 0.1%-1% ç äéÜãíùóç ôçò
êõóôéêÞò ßíùóçò âáóßæåôáé óôç ìÝôñçóç ôïõ ñéíéêïý
äõíáìéêïý êáé óôçí áíÜëõóç ôïõ ãïíüôõðïõ óå áóèå-
íåßò ìå ïñéáêÞ Þ öõóéïëïãéêÞ óõãêÝíôñùóç ÷ëùñßïõ.

Ôï ðïóïóôü ôùí øåõäþí áðïôåëåóìÜôùí ôçò äïêé-
ìáóßáò éäñþôá åßíáé ôçò ôÜîçò ôïõ 10%- 15%. ÓõíÞ-
èùò ôá ðåñéóóüôåñá ëÜèç áöïñïýí øåõäþò èåôéêÜ
áðïôåëÝóìáôá, áëëÜ êáé ôá øåõäþò áñíçôéêÜ áðïôå-
ëïýí ðñüâëçìá. Ïé ôéìÝò ôùí çëåêôñïëõôþí ôïõ éäñþ-
ôá ðïéêßëëïõí áíÜëïãá ìå ôç ìÝèïäï ôçò ðñüêëçóçò,
ôçí ðïóüôçôá ôïõ éäñþôá, ôçí ðñüóëçøç Üëáôïò, ôçí
åíõäÜôùóç êáé ôç èñÝøç. ÐÜíôùò åßíáé óðÜíéï áõôïß ïé
ðáñÜãïíôåò íá ðáñÝìâïõí óôç äéáãíùóôéêÞ áîßá ôùí
áðïôåëåóìÜôùí ôçò äïêéìáóßáò. Ôá ðåñéóóüôåñá ëÜèç
ïöåßëïíôáé óå êáêÞ ìÝèïäï, óå áíåðáñêÞ ðïóüôçôá
éäñþôá, óå ôå÷íéêÜ ëÜèç êáé óå êáêÞ åñìçíåßá ôùí
áðïôåëåóìÜôùí27. Ôå÷íéêÜ ðñïâëÞìáôá ðïõ ó÷åôßæïíôáé
ìå ôç äïêéìáóßá éäñþôá ðåñéëáìâÜíïõí áðïôõ÷ßá óôç
óõëëïãÞ åðáñêïýò ðïóüôçôáò, ìüëõíóç ôïõ äÝñìá-
ôïò ìå õëéêÜ ðïõ ðåñéÝ÷ïõí Üëáò, áðïôõ÷ßá óôï óù-
óôü óôÝãíùìá ôïõ äÝñìáôïò ðñéí ôç óõëëïãÞ éäñþôá,
åîÜôìéóç ôïõ éäñþôá êáôÜ ôç óõëëïãÞ êáé ìåôáöïñÜ,
ëÜèç óôï æýãéóìá, ôç äéÜëõóç, ôçí áíÜëõóç êáé ôïí
õðïëïãéóìü ôùí áðïôåëåóìÜôùí.

ÐëÞèïò íïóçìÜôùí åêôüò ôçò êõóôéêÞò ßíùóçò åì-
öáíßæïõí ðáèïëïãéêÞ äïêéìáóßá éäñþôá áëëÜ óõíÞ-
èùò äåí áðïôåëïýí ðñüâëçìá óôç äéáöïñéêÞ äéÜãíù-
óç. ÌåñéêÜ áðü ôá íïóÞìáôá áõôÜ åßíáé ç íåõñïãåíÞò
áíïñåîßá, ç áôïðéêÞ äåñìáôßôéäá, ï ïéêïãåíÞò õðïðá-
ñáèõñåïåéäéóìüò, ï õðïèõñåïåéäéóìüò (÷ùñßò áãùãÞ),
ç âëåííïðïëõóáê÷áñßäùóç ôýðïõ 1, ç õðïèñåøßá, ç
õðïãáììáóöáéñéíáéìßá, ç ïéêïãåíÞò ÷ïëüóôáóç, ï øåõ-
äï-õðï-áëäïóôåñïíéóìüò êÜ.

Åíäåßîåéò ãéá åðáíÜëçøç ôçò äïêéìáóßáò éäñþôá:

1) Ïëåò ïé èåôéêÝò äïêéìáóßåò éäñþôá ðñÝðåé íá åðá-
íáëáìâÜíïíôáé. Ç äéÜãíùóç ôçò êõóôéêÞò ßíùóçò
ðïôÝ äåí ðñÝðåé íá âáóßæåôáé óå ìßá ìüíïí èåôéêÞ
äïêéìáóßá.

2) ¼ëåò ïé ïñéáêÝò äïêéìáóßåò (ìå óõãêåíôñþóåéò ÷ëù-
ñßïõ 40- 60 mmol/L) ðñÝðåé íá åðáíáëáìâÜíïíôáé
êáé áí åîáêïëïõèïýí íá ðáñáìÝíïõí ïñéáêÝò ÷ñåéÜ-
æïíôáé óõìðëçñùìáôéêÝò åîåôÜóåéò.

3) Ç äïêéìáóßá éäñþôá ðñÝðåé íá åðáíáëáìâÜíåôáé óå
üëïõò ôïõò áóèåíåßò ðïõ ðéóôåýåôáé üôé Ý÷ïõí êõ-
óôéêÞ ßíùóç êáé äåí Ý÷ïõí ôçí áíáìåíüìåíç êëéíéêÞ
åéêüíá.

2. Ñéíéêü äõíáìéêü39

Ðñüêåéôáé ãéá ìÝôñçóç ç ïðïßá ðñüóöáôá åöáñìü-
æåôáé óôïõò áóèåíåßò ìå êõóôéêÞ ßíùóç. Ç äéáöïñÜ ñéíé-
êïý äõíáìéêïý åêöñÜæåé ôçí äéáöïñÜ äõíáìéêïý óôï
áíáðíåõóôéêü åðéèÞëéï. Óôïõò áóèåíåßò ìå êõóôéêÞ ßíù-
óç êáôÜ ìÝóï üñï åßíáé -36mV åíþ óôïõò öõóéïëïãé-
êïýò ç äéáöïñÜ äõíáìéêïý åßíáé -19mV. Óå ðåñéðôþóåéò
áìößâïëçò äïêéìáóßáò éäñþôá ç ìÝôñçóç ôïõ ñéíéêïý
äõíáìéêïý ìðïñåß íá èÝóåé ôç äéÜãíùóç (Ó÷Þìá. 4).

Ôá óõíçèÝóôåñá ëÜèç óôç äéÜãíùóç ôçò êõóôéêÞò
ßíùóçò åßíáé ôá áêüëïõèá:

1. Äåí õðïøéÜæåôáé êáíåßò ôç äéÜãíùóç äéüôé ï áóèå-
íÞò öáßíåôáé ðïëý õãéÞò ãéá íá Ý÷åé êõóôéêÞ ßíùóç Þ



ÊõóôéêÞ ºíùóç - Íåþôåñåò ÈåñáðåõôéêÝò Ðñïóåããßóåéò 9

öÞ êõóôéêÞò ßíùóçò. Áðü ðñáêôéêÞò áðüøåùò ç ãïíï-
ôõðéêÞ áíÜëõóç åíüò áóèåíïýò ìå Üôõðç êëéíéêÞ åéêü-
íá êáé ïñéáêÞ äïêéìáóßá éäñþôá óõ÷íÜ äåí åßíáé éäéáß-
ôåñá ÷ñÞóéìç, äéüôé ïé áóèåíåßò áõôïß öÝñïõí ìåôáë-
ëÜîåéò ïé ïðïßåò äåí õðÜñ÷ïõí óôá äéáãíùóôéêÝò äï-
êéìÝò ãéá ìáæéêü Ýëåã÷ï.

Ç íüóïò ÷áñáêôçñßæåôáé áðü óçìáíôéêÞ ðïéêéëïìïñ-
ößá üóïí áöïñÜ ôç óõ÷íüôçôá êáé ôç âáñýôçôá ôùí
êëéíéêþí åêäçëþóåùí. Ç äéÜãíùóç ôçò êõóôéêÞò ßíù-
óçò äåí ìðïñåß íá áðïêëåéóèåß ðïôÝ åðåéäÞ Ýíáò áóèå-
íÞò ìå ýðïðôåò êëéíéêÝò åêäçëþóåéò öáßíåôáé áñêåôÜ
õãéÞò þóôå íá Ý÷åé êõóôéêÞ ßíùóç. Óôéò ðåñéóóüôåñåò
ðåñéðôþóåéò ç äéÜãíùóç ôçò êõóôéêÞò ßíùóçò äåí åíÝ-
÷åé éäéáßôåñåò äõóêïëßåò êáé ãßíåôáé ìå âÜóç ôç êëéíéêÞ
åéêüíá êáé ôç èåôéêÞ äïêéìáóßá éäñþôá. Ïé ðåñéðôþóåéò
ìå Üôõðç êëéíéêÞ åéêüíá êáé áñíçôéêÞ äïêéìáóßá éäñþ-
ôá áíÝñ÷ïíôáé óôï 2% ôùí óõíïëéêþí ðåñéðôþóåùí
êõóôéêÞò ßíùóçò. Óôéò ðåñéðôþóåéò áõôÝò ç ìÝôñçóç
ôïõ ñéíéêïý äõíáìéêïý êáé ç ôáõôïðïßçóç ôùí ìåôáë-
ëÜîåùí ìðïñïýí íá èÝóïõí ôç äéÜãíùóç.

ÊëéíéêÞ åéêüíá:
¼óïí áöïñÜ óôï áíáðíåõóôéêü óýóôçìá, ï ÷ñü-

íïò Ýíáñîçò ôùí óõìðôùìÜôùí äåí åßíáé óáöþò êá-
èïñéóìÝíïò êáèþò áõôÜ êÜíïõí ôçí åìöÜíéóÞ ôïõò
åßôå óôçí ðáéäéêÞ çëéêßá, åßôå óôçí åöçâåßá Þ ôç äåýôå-
ñç äåêáåôßá ôçò æùÞò29.

Óôï 37-50% ôùí ðáéäéþí åìöáíßæïíôáé ëïéìþîåéò ôïõ
áíáðíåõóôéêïý êáôÜ ôï ðñþôï Ýôïò ôçò æùÞò ôïõò30,31.
Ôá ðéï óõ÷íÜ óõìðôþìáôá åßíáé ï âÞ÷áò, ç ôá÷ýðíïéá
êáé ç äýóðíïéá. Ï âÞ÷áò åßíáé êáèçìåñéíüò, óõíÞèùò
ôï ðñùß êáé óðÜíéá ðáñáãùãéêüò. Óõ÷íÜ åßíáé ðáñïîõ-
óìéêüò êáé óå ìéêñÜ ðáéäéÜ óõã÷Ýåôáé ìå åêåßíïí ôïõ
êïêêýôç. Ç ýðáñîç áðü÷ñåìøçò ó÷åôßæåôáé ðåñéóóüôå-
ñï ìå ôçí çëéêßá ðáñÜ ìå ôïí áðïéêéóìü ôïõ êáôþôå-
ñïõ áíáðíåõóôéêïý áðü äéÜöïñá ðáèïãüíá. Óôçí çëé-
êßá ôùí 15 åôþí 50% ôùí áóèåíþí Ý÷ïõí êáèçìåñéíÞ
áðü÷ñåìøç åíþ ôï 85% äéáëåßðïõóá åìöÜíéóç âëåí-
íïðõùäþí ðôõÝëùí29. Ìðïñåß íá óõíõðÜñ÷åé ìéêñÞ ðõ-
ñåôéêÞ êßíçóç, åíþ õøçëüò ðõñåôüò áöïñÜ óå ëïé-
ìþîåéò ìç óõíäåüìåíåò ìå ôçí êõóôéêÞ ßíùóç.

Áêñïáóôéêþò, óå Þðéåò ðåñéðôþóåéò õðÜñ÷åé öõóéï-
ëïãéêü áíáðíåõóôéêü øéèýñéóìá, åíþ åðß ýðáñîçò áðï-
öñáêôéêïý óõíäñüìïõ óçìåéþíåôáé ðáñÜôáóç åêðíïÞò,
åêðíåõóôéêïß ìïõóéêïß, êáèþò êáé ðá÷åßò ìç ìïõóéêïß
ñüã÷ïé.

Ç ðëçêôñïäáêôõëßá åßíáé Ýíáò êëéíéêüò äåßêôçò ðïõ
åêôéìÜ ôçí åîÝëéîç ôçò íüóïõ, åíþ ç êõÜíùóç áöïñÜ
óå ðåñéðôþóåéò ðïõ ï êïñåóìüò ôçò áéìïóöáéñßíçò óå
ïîõãüíï åßíáé ÷áìçëüò32,33.

Ç èñÝøç êáé ç áíÜðôõîç óå ðáéäéÜ ÷ùñßò ðáãêñåá-
ôéêÞ áíåðÜñêåéá ìðïñåß åðßóçò íá õðïëåßðïíôáé ôïõ
öõóéïëïãéêïý üôáí õðÜñ÷ïõí ÷ñüíéåò áíáðíåõóôéêÝò
ëïéìþîåéò êáé áõîçìÝíï Ýñãï áíáðíïÞò.

Óôïõò åíÞëéêåò ôá óõìðôþìáôá åßíáé ðáñüìïéá, áëëÜ

Ó÷Þìá 4. ÌÝôñçóç ñéíéêïý äõíáìéêïý

äåí Ý÷åé ðáãêñåáôéêÞ áíåðÜñêåéá.
2. ×ñçóéìïðïéåßôáé ìç áðïäåêôÞ ìÝèïäïò ãéá ôï test

éäñþôá.
3. ÊáêÞ åñìçíåßá ôùí áðïôåëåóìÜôùí ôïõ test ëüãù

êáêïý äåßãìáôïò Þ ìç åðáíÜëçøçò åíüò ïñéáêïý Þ
áñíçôéêïý test éäñþôá

3. Ôáõôïðïßçóç ôùí ìåôáëëÜîåùí

¼ðùò åßíáé ãíùóôü, Ý÷ïõí ôáõôïðïéçèåß ùò ôþñá
ðåñéóóüôåñåò áðü 900 ìåôáëëÜîåéò. Åî áõôþí ïé 13
Ý÷ïõí óõ÷íüôçôá ìåãáëýôåñç áðü 1% êáé êáëýðôïõí
ôï 87,3% ôùí ìåôáëëÜîåùí ôçò êõóôéêÞò ßíùóçò. Ç
óõ÷íüôçôá ôùí ìåôáëëÜîåùí ðïéêßëëåé áðü ôïí Ýíá
ðëçèõóìü óôïí Üëëï. Ç ðéü óõ÷íÞ ìåôÜëëáîç, ç ÄF508,
åìöáíßæåé ìåãáëýôåñç óõ÷íüôçôá óôç ÂïñåéïäõôéêÞ
Åõñþðç êáé ôéò ÇÐÁ êáé ç óõ÷íüôçôÜ ôçò ìéêñáßíåé óôç
ÍïôéïáíáôïëéêÞ Åõñþðç êáé ôï ÉóñáÞë, üðïõ åßíáé óõ-
÷íüôåñåò Üëëåò ìåôáëëÜîåéò.

Åßíáé ãíùóôü üôé õðÜñ÷åé óõó÷Ýôéóç ãïíüôõðïõ-
öáéíüôõðïõ üóïí áöïñÜ ôçí ðáãêñåáôéêÞ ëåéôïõñãßá.
ÕðÜñ÷åé Ýíáò áñéèìüò ‘ Þðéùí’ ìåôáëëÜîåùí üðùò ïé
R117H, R334W, R347P, P574H, G551S, A455E, T3381 êáé
ç 3849+10kb C→T ïé ïðïßåò óõíïäåýïíôáé ó÷åäüí
ðÜíôá áðü ðáãêñåáôéêÞ åðÜñêåéá.

Ðáñ’üëï ðïõ äåí õðÜñ÷åé óáöÞò óõó÷Ýôéóç ìåôáîý
ãïíïôýðïõ êáé ðíåõìïíéêÞò ðñïóâïëÞò, êÜðïéåò ìå-
ôáëëÜîåéò óõó÷åôßæïíôáé ìå Þðéá ðíåõìïíéêÞ ðñïóâï-
ëÞ üðùò ïé R117H, G551S êáé ç 3849+10kb C→T êáé
óõ÷íÜ óõíïäåýïíôáé áðü öõóéïëïãéêü Þ ïñéáêü test
éäñþôá. Ï ãïíüôõðïò äåí ðñïâëÝðåé ôçí çðáôéêÞ íüóï
Þ ôïí óáê÷áñþäç äéáâÞôç.

Ç ôáõôïðïßçóç ôùí äýï ìåôáëëÜîåùí ôïõ ãïíéäßïõ
óå áóèåíÞ ï ïðïßïò Ý÷åé êëéíéêÞ åéêüíá óõìâáôÞ ìå
êõóôéêÞ ßíùóç, åðéâåâáéþíåé ôç äéÜãíùóç. Ç ôáõôïðïßç-
óç ìéÜò ìåôÜëëáîçò äåí åðéâåâáéþíåé ôç äéÜãíùóç, áëëÜ
áõîÜíåé ôç ðéèáíüôçôá íá õðÜñ÷åé êÜðïéá Üôõðç ìïñ-
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ï âÞ÷áò åßíáé ðåñéóóüôåñï ðáñáãùãéêüò êáé ç áíôá-
ðüêñéóç ôïõ õðÜñ÷ïíôïò áðïöñáêôéêïý óõíäñüìïõ
óôç âñïã÷ïäéáóôïëÞ ðïéêßëëåé. Áñêåôïß áóèåíåßò áíá-
öÝñïõí èùñáêéêü Üëãïò ðïõ ìðïñåß íá ïöåßëåôáé åßôå
óôï âÞ÷á, åßôå óå åðéðëïêÝò üðùò ï ðíåõìïèþñáêáò,
ç õðåæùêïôéêÞ óõëëïãÞ Þ ç âñïã÷ïðíåõìïíéêÞ áóðåñ-
ãßëëùóç.

Óå óõíäõáóìü ìå ôçí ýðáñîç âñïã÷åêôáóéþí ðå-
ñéóóüôåñï áðü ôï 60% ôùí åíçëßêùí ðáñïõóéÜæåé áé-
ìüöõñôá ðôýåëá åíþ ôïõëÜ÷éóôïí ôï 10% áíáöÝñåé
åðåéóüäéá óïâáñÞò áéìüðôõóçò.34

¼óïí áöïñÜ ôéò ðáñïîýíóåéò ôçò íüóïõ áðü ôï
áíáðíåõóôéêü áðáéôïýíôáé ôïõëÜ÷éóôïí ôñßá áðü ôá
áêüëïõèá êñéôÞñéá35 ðñïêåéìÝíïõ íá èåùñÞóåé ï ãéá-
ôñüò üôé ç íüóïò âñßóêåôáé óå ðáñüîõíóç:

1) Áýîçóç ôïõ âÞ÷á
2) Áýîçóç ôçò ðïóüôçôáò Þ ìåôáâïëÞ ôçò ðïéüôç-

ôáò ôçò áðü÷ñåìøçò
3) Ðõñåôüò ðÜíù áðü 380C ãéá ôïõëÜ÷éóôïí 4 þñåò

ôï ôåëåõôáßï åéêïóéôåôñÜùñï Þ óå ðåñéóóüôåñåò
áðü ìßá ìåôñÞóåéò ôçí ôåëåõôáßá åâäïìÜäá

4) Áðþëåéá âÜñïõò ðÜíù áðü 1 Kg Þ 5% ôïõ óùìá-
ôéêïý âÜñïõò ìå óõíïäü áíïñåîßá Þ êáèõóôÝñç-
óç óôçí áíÜðôõîç üôáí ðñüêåéôáé ãéá ðáéäéÜ.

5) Áðïõóßá áðü ôï ó÷ïëåßï Þ ôçí åñãáóßá ôçí ôå-
ëåõôáßá åâäïìÜäá ëüãù áäõíáìßáò íá áíôáðï-
êñéèåß óôéò áðáéôÞóåéò ôçò óõíÞèïõò åñãáóßáò ôïõ

6) Áýîçóç ôçò áíáðíåõóôéêÞò óõ÷íüôçôáò Þ/êáé ôïõ
Ýñãïõ ôçò áíáðíïÞò

7) ÍÝá åõñÞìáôá êáôÜ ôç öõóéêÞ åîÝôáóç
8) Ìåßùóç ôçò áíôï÷Þò óôçí êüðùóç
9) Ìåßùóç ôïõ FEV1 ≥ 10% ôïõò ôåëåõôáßïõò 3 ìÞíåò

10) Ìåßùóç ôïõ êïñåóìïý ôçò áéìïóöáéñßíçò ≥ 10%
ôïõò ôåëåõôáßïõò 3 ìÞíåò

11) ÍÝá áêôéíïëïãéêÜ åõñÞìáôá

Áñ÷éêÜ ôá áêôéíïëïãéêÜ åõñÞìáôá ðåñéëáìâÜíïõí
ðåñéâñïã÷éêÝò ðõêíþóåéò êáé ôìçìáôéêÝò áôåëåêôáóé-
êÝò ðåñéï÷Ýò. Óôç óõíÝ÷åéá ðáñáôçñåßôáé áýîçóç ôïõ
ïðéóèïóôåñíéêïý ÷þñïõ ìå áýîçóç ôçò ðñïóèéïðßóèéáò
äéáìÝôñïõ êáé åðéðÝäùóç ôïõ äéáöñÜãìáôïò, åíþ óôéò
ðéï óïâáñÝò ðåñéðôþóåéò ïæþäåéò óêéÜóåéò 2 – 5 mm,
ðõëáßá äéüãêùóç, ôìçìáôéêÞ êáé ëïâþäçò áôåëåêôáóßá,
êõóôéêïß ó÷çìáôéóìïß êáé ôåëéêÜ âñïã÷åêôáóßåò. Äáêôõ-
ëéïåéäåßò óêéÜóåéò ïöåßëïíôáé óå êõóôéêÝò âñïã÷åêôá-
óßåò åíþ ïé õðïûðåæùêïôéêÝò êýóôåéò ìðïñåß íá ñá-
ãïýí ðñïêáëþíôáò ðíåõìïèþñáêá.

Ïé äïêéìáóßåò ôçò áíáðíåõóôéêÞò ëåéôïõñãßáò äåß-
÷íïõí áñ÷éêÜ áðüöñáîç ôùí ìéêñþí áåñáãùãþí (ðôþ-
óç ôçò FEF25-75% ) êáé áýîçóç ôïõ RV/TLC êáé óôç óõíÝ-
÷åéá ìåßùóç ôïõ FEV1 êáé ôçò FVC. Ï FEV1 áðïôåëåß äåß-
êôç óïâáñüôçôáò, åîÝëéîçò êáé ðñüãíùóçò ôçò íüóïõ.
Äéáôáñá÷Ýò ôçò áíôáëëáãÞò ôùí áåñßùí êáé ôïõ êï-
ñåóìïý ôçò áéìïóöáéñßíçò äéáðéóôþíïíôáé óå ðñï÷ù-
ñçìÝíá óôÜäéá ôçò íüóïõ.

Áðü ôá üñãáíá ôïõ ðåðôéêïý óõóôÞìáôïò óçìá-
íôéêÞ ðñïóâïëÞ õößóôáôáé ôï ðÜãêñåáò êáé ó÷åôßæåôáé

ìå ôï ãïíüôõðï. Ó÷åäüí üëïé üóïé åßíáé ïìïæõãþôåò
ãéá ôç ìåôÜëëáîç ÄF508 Ý÷ïõí ðáãêñåáôéêÞ áíåðÜñêåéá
åíþ ïé Üëëåò ìåôáëëÜîåéò öáßíåôáé íá óõíïäåýïíôáé
áðü ó÷åôéêÞ äéáôÞñçóç ôçò ëåéôïõñãßáò ôïõ ðáãêñÝá-
ôïò.36,37

Ç êõóôéêÞ ßíùóç åßíáé ç ðéï óõ÷íÞ áéôßá áíåðÜñ-
êåéáò ôçò åîùêñéíïýò ìïßñáò ôïõ ðáãêñÝáôïò óôá
ðáéäéÜ óôç Âüñåéá ÁìåñéêÞ êáé ôç ÄõôéêÞ Åõñþðç. Óôïõò
áóèåíåßò áõôïýò åßíáé áíåðáñêÞò ç Ýêêñéóç ôùí ðá-
ãêñåáôéêþí ëéðïëõôéêþí åíæýìùí (ëéðÜóç), ôùí ðñùôåï-
ëõôéêþí åíæýìùí (èñõøßíç, ÷õìïèñõøßíç) êáé ôùí äéô-
ôáíèñáêéêþí. Áõôü Ý÷åé ùò áðïôÝëåóìá ôçí åìöÜíéóç
óõíäñüìïõ äõóáðïññüöçóçò, ôç ìåßùóç ôùí åðéðÝ-
äùí ôùí ëéðïäéáëõôþí âéôáìéíþí (A, D, E, Ê) ìå åðáêü-
ëïõèç áéìïëõôéêÞ áíáéìßá êáé õðïëåõêùìáôéíáéìßá, ïé
ïðïßåò åêöñÜæïíôáé ìå ù÷ñüôçôá êáé ïéäÞìáôá. Ç õðï-
èñåøßá, ôá êïéëéáêÜ Üëãç, ïé ïãêþäåéò, ëéðáñÝò êáé
äýóïóìåò äéáññïúêÝò êåíþóåéò, êáèþò êáé ç ðñüðôù-
óç ôïõ ïñèïý óõíèÝôïõí ôçí êëéíéêÞ åéêüíá ðïõ åê-
öñÜæåé ôçí ðáãêñåáôéêÞ áíåðÜñêåéá óôçí éíïêõóôéêÞ
íüóï. Ç ôñéÜäá: ìåãÜëç üñåîç, ïãêþäåéò ëéðáñÝò êå-
íþóåéò êáé õðïèñåøßá ìå êáèõóôÝñçóç óôçí áíÜðôõîç
åíüò ðáéäéïý èÝôåé ôçí õðüíïéá ôçò íüóïõ.

Ç ðáãêñåáôßôéäá, ç ëéèßáóç ôùí ðáãêñåáôéêþí ðü-
ñùí êáé ïé êýóôåéò ôïõ ðáãêñÝáôïò åßíáé óðÜíéåò åê-
äçëþóåéò êáé äå ó÷åôßæïíôáé áðáñáßôçôá ìå ðáãêñåá-
ôéêÞ áíåðÜñêåéá.

Ï óáê÷áñþäçò äéáâÞôçò åìöáíßæåôáé ùò áðïôÝëå-
óìá ôçò ðñïóâïëÞò ôçò åíäïêñéíïýò ìïßñáò ôïõ ðá-
ãêñÝáôïò êáé ç åðßðôùóç óôïõò áóèåíåßò ìå êõóôéêÞ
ßíùóç åßíáé ðåñßðïõ 15%, ìå ìÝóç çëéêßá åìöÜíéóçò ôá
20 Ýôç.38. Ôá ôõðéêÜ óõìðôþìáôá õðÜñ÷ïõí ìüíï óôï 1/
3 ôùí áóèåíþí ìå äéáâÞôç êáé ç äïêéìáóßá áíï÷Þò
óôç ãëõêüæç åîáóöáëßæåé ôçí Ýãêáéñç äéÜãíùóç39,40.

Ç ðëÝïí ðñþéìç üìùò êëéíéêÞ åêäÞëùóç ôçò êõóôé-
êÞò ßíùóçò ðïõ ðáñáôçñåßôáé óôï 10-15% ôùí áóèå-
íþí åßíáé ï åéëåüò åê ìçêùíßïõ41. Åßíáé åöéêôÞ ç äéáðß-
óôùóÞ ôïõ õðåñç÷ïãñáöéêþò áðü ôï äåýôåñï ôñßìç-
íï ôçò êýçóçò, óõíÞèùò üìùò åìöáíßæåôáé ôéò ðñþôåò
48 þñåò ôçò æùÞò ìå áäõíáìßá áðïâïëÞò ìçêùíßïõ,
äéÜôáóç ôçò êïéëßáò êáé ÷áñáêôçñéóôéêÞ áêôéíïëïãéêÞ
åéêüíá “èïëÞò õÜëïõ” óôï äåîéü êÜôù ôåôáñôçìüñéï
ôçò êïéëßáò áðïõóßá õäñáåñéêþí åðéðÝäùí.42-44

¸íá óýíäñïìï áíÜëïãï ôïõ åéëåïý åê ìçêùíßïõ
óôá íåïãíÜ, ðïõ êÜíåé ôçí åìöÜíéóÞ ôïõ áñãüôåñá
êáé ç óõ÷íüôçôá ôïõ áõîÜíåôáé ìå ôçí ðÜñïäï ôùí
åôþí Ýùò êáé 27% ãéá ôïõò áóèåíåßò Üíù ôùí 30 åôþí,
åßíáé ôï DIOS (Distal Intestinal Obstruction Syndrome).
Áõôü óõíßóôáôáé óå ìåñéêÞ Þ ðëÞñç áðüöñáîç ôïõ
ôåëéêïý åéëåïý Þ ôïõ áíéüíôïò êüëïõ áðü âëåííïêï-
ðñáíþäåéò ìÜæåò, ðïõ åßíáé øçëáöçôÝò êáé óõíïäåýå-
ôáé áðü Ýíôïíï êïéëéáêü Üëãïò.45,46

Ç ãáóôñïïéóïöáãéêÞ ðáëéíäñüìçóç åßíáé óõ÷íüôå-
ñç óôá ðáéäéÜ,47 åíþ ç ðñüðôùóç ôïõ ïñèïý áðïôåëåß
ìéá åðéðëïêÞ ôçò íüóïõ. ÐáñÜãïíôåò ðïõ åíï÷ïðïéïý-
íôáé ãéá ôçí ðñüðôùóç ôïõ ïñèïý åßíáé ïé óõ÷íÝò êå-
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íþóåéò, ç óôÜóç ôùí êïðñÜíùí, ç åîáóèÝíçóç ôïõ
ìõúêïý ôïé÷þìáôïò ëüãù ôçò õðïèñåøßáò êáé ç áýîç-
óç ôçò åíäïêïéëéáêÞò ðßåóçò åîáéôßáò ôçò õðåñäéÜôá-
óçò ôïõ èþñáêá êáé ôïõ åðßìïíïõ âÞ÷á. Óôï 11% ôùí
ðåñéðôþóåùí ðñüðôùóçò ôïõ ïñèïý õðåýèõíç åßíáé ç
êõóôéêÞ ßíùóç ãé’áõôü êáé ðñüðôùóç ôïõ ïñèïý ÷ùñßò
åìöáíÞ áéôßá ðñÝðåé íá ãßíåôáé äïêéìáóßá éäñþôá48.

Êáßôïé ç ÷ïëþäçò êßññùóç åßíáé ç ðëÝïí ÷áñáêôç-
ñéóôéêÞ âëÜâç ôïõ Þðáôïò óôçí êõóôéêÞ ßíùóç, õðÜñ-
÷ïõí êáé Üëëåò åêäçëþóåéò üðùò ç ëéðþäçò äéÞèçóç
ôïõ Þðáôïò Þ ç ÷ïëüóôáóç áðü áðüöñáîç ôïõ ÷ïëç-
äü÷ïõ ðüñïõ. Óçìåéþíåôáé üôé óðáíéüôáôá õðÜñ÷ïõí
êëéíéêÝò åêäçëþóåéò êáé ôá åõñÞìáôá åßíáé êõñßùò ðá-
èïëïãïáíáôïìéêÜ, ìå êÜðïéåò åíäåßîåéò äéáôáñá÷þí
ôçò çðáôéêÞò ëåéôïõñãßáò49. ÁõîçìÝíç áíåõñßóêåôáé
óõ÷íÜ ç áëêáëéêÞ öùóöáôÜóç50. Ç áýîçóç ôçò ÷ïëåñõ-
èñßíçò äåí åßíáé áðáñáßôçôç, åíþ åðéðëïêÝò üðùò ï
ßêôåñïò, ï áóêßôçò, ç ðõëáßá õðÝñôáóç ìå áéìïññáãßá
êéñóþí êáé ç çðáôïóðëçíïìåãáëßá ìå Þ ÷ùñßò õðåñ-
óðëçíéóìü åßíáé äõíáôÝò áëëÜ ü÷é éäéáßôåñá óõ÷íÝò51,52.

¼óïí áöïñÜ óôç èñÝøç êáé óôçí áíÜðôõîç ôùí
áóèåíþí ìå êõóôéêÞ ßíùóç âáóéêü ñüëï ðáßæïõí ôüóï
ç âáñýôçôá ôïõ óõíäñüìïõ äõóáðïññüöçóçò üóï
êáé ç óõ÷íüôçôá ôùí áíáðíåõóôéêþí ëïéìþîåùí. Ç êáëÞ
èñÝøç êáé áíÜðôõîç áðïôåëåß óßãïõñá ðïëý êáëü ðñï-
ãíùóôéêü äåßêôç êáé åßíáé Üìåóá åîáñôþìåíç áðü ôç
óùóôÞ èåñáðåßá53,54.

¢Áëëåò óõ÷íÝò åêäçëþóåéò ôçò íüóïõ åßíáé ïé ñéíé-
êïß ðïëýðïäåò êáé ïé ðáñáññéíïêïëðßôéäåò55,56. Ç ñéíéêÞ
áðüöñáîç áðü ôïõò ðïëýðïäåò åßíáé óõ÷íÞ êáé áðï-
ôåëåß Ýíäåéîç ÷åéñïõñãéêÞò áíôéìåôþðéóçò ç ïðïßá üìùò
ôéò ðåñéóóüôåñåò öïñÝò ðñÝðåé íá åðáíáëçöèåß ëüãù
óõ÷íþí õðïôñïðþí57. Ïé ðáñáññßíéïé êüëðïé ðñïóâÜë-
ëïíôáé óôï 90% ôùí áóèåíþí58.

¼óïí áöïñÜ ôï ãåííçôéêü óýóôçìá êáé ôçí áíá-
ðáñáãùãÞ, õðÜñ÷åé ìßá ìÝóç êáèõóôÝñçóç 1,5 – 2 Ýôç
óôçí áíÜðôõîç êáé ôçí åöçâåßá59. Ïé Üíäñåò Ý÷ïõí
áæùïóðåñìßá, ëüãù áðïõóßáò Þ áôñïößáò ôùí óðåñ-
ìáôéêþí áããåßùí, ôçò óðåñìáôïäü÷ïõ êýóôçò, ôïõ
óðåñìáôéêïý ðüñïõ Þ ôçò åðéäéäõìßäáò60,61. Óôéò ãõíáß-
êåò áí êáé ç áíáôïìéêÞ ôïõ ãåííçôéêïý óõóôÞìáôïò
åßíáé öõóéïëïãéêÞ, ç ôñá÷çëéêÞ âëÝííç åßíáé ðá÷ýññåõ-
óôç êáé áõôü åìðïäßæåé åí ìÝñåé ôç äéåßóäõóç ôïõ óðÝñ-
ìáôïò62. ÅîÜëëïõ ç Ýíôïíç õðïèñåøßá êáé ç óïâáñÞ
áíáðíåõóôéêÞ íüóïò óõíõðÜñ÷ïõí ìå äåõôåñïðáèÞ
áìçíüññïéá êáé áíùïññçêôéêü åììçíïññõóéáêü êýêëï.
ÁõôÞ üìùò ç ðáèïëïãßá äå óõíåðÜãåôáé áðáñáßôçôá
êáé óôåéñüôçôá. ÌåãÜëïò áñéèìüò ãõíáéêþí ìå êõóôé-
êÞ ßíùóç ôåêíïðïéïýí êáé ôï ìåãáëýôåñï ðïóïóôü
áõôþí Ý÷ïõí öõóéïëïãéêÞ êýçóç63,64. ÐáñÜ ôéò ðåñéãñá-
öüìåíåò åðéðëïêÝò ðïõ ïäçãïýí óå áõôüìáôç áðïâï-
ëÞ Þ óå ðñüùñï ôïêåôü, ç êëéíéêÞ åìðåéñßá Ý÷åé äåßîåé
üôé ç åãêõìïóýíç Ý÷åé ðïëý êáëÞ Ýêâáóç óå ãõíáßêåò
ìå Þðéá íüóï êáé FEV1 > 70% ôïõ ðñïâëåðïìÝíïõ. Áðá-
ñáßôçôç èåùñåßôáé ç óõíåñãáóßá ôïõ ãõíáéêïëüãïõ ìå
ôïí ðíåõìïíïëüãï. Ï èçëáóìüò äåí áíôåíäåßêíõôáé
êáé ôï ìçôñéêü ãÜëá ôùí áóèåíþí ìå êõóôéêÞ ßíùóç

äåí õóôåñåß óå èñåðôéêÞ êáé èåñìéäéêÞ áîßá áðü áõôü
ôïõ õðïëïßðïõ ãõíáéêåßïõ ðëçèõóìïý65.

Ìå óõ÷íüôçôá 2 – 9 %, ç ðñïóâïëÞ ôùí áñèñþ-
óåùí ðáñïõóéÜæåôáé åßôå ùò õðåñôñïöéêÞ ðíåõìïíéêÞ
ïóôåïáñèñïðÜèåéá, åßôå ùò ðåñéïäéêÞ áñèñßôéäá66. Ôá
åõñÞìáôá ðåñéëáìâÜíïõí ðëçêôñïäáêôõëßá óôçí ðñþ-
ôç ðåñßðôùóç êáé ðüíï, ïßäçìá, èåñìüôçôá óôç äåýôå-
ñç. Óõ÷íÜ óõíõðÜñ÷åé ðõñåôüò êáé äåñìáôéêÝò âëÜâåò,
ôïõ ôýðïõ ôïõ ïæþäïõò åñõèÞìáôïò Þ ôçò ðïñöý-
ñáò, óôéò êíÞìåò, ôá óöõñÜ Þ ôç ñá÷éáßá åðéöÜíåéá
ôùí ðïäéþí67,68.

Ç ÷áìçëÞ ïóôéêÞ ðõêíüôçôá ðïõ ïäçãåß óå ïóôåï-
ðüñùóç êáé óðáíéüôåñá óå áõôüìáôá êáôÜãìáôá áðá-
íôÜ óå åíÞëéêåò áëëÜ êáé ðáéäéÜ ìå ôç íüóï. ÐáñÜãï-
íôåò áõîçìÝíïõ êéíäýíïõ áðïôåëïýí ôï óýíäñïìï
äõóáðïññüöçóçò (ó÷åôßæåôáé ìå ôá åðßðåäá áóâåóôßïõ
êáé âéôáìßíçò D), ç õðïèñåøßá, ç ìåéùìÝíç öõóéêÞ äñá-
óôçñéüôçôá, ç êáèõóôÝñçóç óôçí áíÜðôõîç, ï õðïãï-
íáäéóìüò, ç áìçíüññïéá, ï äéáâÞôçò, ïé ÷ñüíéåò ëïé-
ìþîåéò (áýîçóç ôùí êõôôáñïêéíþí), ç ÷ñÞóç êïñôéêï-
óôåñïåéäþí êáé ç ìåôáìüó÷åõóç69,70.

Óðáíéüôåñåò åêäçëþóåéò ôçò íüóïõ åßíáé ç áìõ-
ëïåßäùóç, ï õðïèõñåïåéäéóìüò, ïé ðïëõêõóôéêïß íåöñïß
êáé ç íåöñïëéèßáóç71-74

ÕðÜñ÷ïõí äéÜöïñåò êëßìáêåò åêôßìçóçò ôçò âáñý-
ôçôáò ôçò íüóïõ êáé ðáñáêïëïýèçóçò ôçò ðïñåßáò
ôçò. Ç ðéï äéáäåäïìÝíç áð’áõôÝò åßíáé ôï Schwach-
man score (SS)75 Áõôü âáóßæåôáé óôéò ðáñáêÜôù ðáñá-
ìÝôñïõò:

• Äñáóôçñéüôçôá
• ÁíôéêåéìåíéêÞ åîÝôáóç
• ÈñÝøç
• Áêôéíïãñáößá èþñáêá

Õøçëü SS äåß÷íåé êáëÞ êëéíéêÞ êáôÜóôáóç. Üñéóôç
êáôÜóôáóç: 100-86, êáëÞ 85-71 Þðéá íüóïò: 70-56, ìÝ-
ôñéáò óïâáñüôçôïò: 55-40, óïâáñÞ: < 40.

Áí êáé óôéò óïâáñüôåñåò ðåñéðôþóåéò ç ìçíéáßá
ðáñáêïëïýèçóç êñßíåôáé áíáãêáßá, óõíéóôÜôáé áíÜ
äßìçíï ðáñáêïëïýèçóç. Óå êÜèå åîÝôáóç åßíáé áðá-
ñáßôçôç ç êáëëéÝñãåéá ðôõÝëùí ìå ðïóïôéêü ðñïóäéï-
ñéóìü êáé ç óðéñïìÝôñçóç.

Ç áêôéíïãñáößá èþñáêá êáé ç áíÜëõóç áåñßùí
áñôçñéáêïý áßìáôïò ãßíïíôáé êáô’åêôßìçóç, üðùò êáé ç
åðáíÜëçøç ôçò õðïëïãéóôéêÞò ôïìïãñáößáò êáé ôçò
áêôéíïãñáößáò êüëðùí ðñïóþðïõ. ÁíÜ åîÜìçíï Þ Ýôïò
åßíáé ÷ñÞóéìï íá ãßíïíôáé õðÝñç÷ïò êïéëßáò, êáñäßáò,
Ýëåã÷ïò ãéá áóðÝñãéëëï óôá ðôýåëá êáé ôïí ïñü êáé
áíôéøåõäïìïíáäéêÜ áíôéóþìáôá. Óôïõò áóèåíåßò ìå
ðáãêñåáôéêÞ áíåðÜñêåéá ãßíåôáé åðéðëÝïí ìÝôñçóç ëé-
ðïäéáëõôþí âéôáìéíþí, ëéðáñþí ïîÝùí êáé ëéðéäßùí êï-
ðñÜíùí. Ï ðïóïôéêüò ðñïóäéïñéóìüò ôçò CRP êáé ôùí
áíïóïóöáéñéíþí óå óõíäõáóìü ìå ôç ãåíéêÞ åîÝôáóç
áßìáôïò ÷ñçóéìåýïõí éäéáßôåñá êáôÜ ôçí ðåñßïäï ôùí
ðáñïîõóìþí. ÅîÜëëïõ êáôÜ ôáêôÜ ÷ñïíéêÜ äéáóôÞìá-
ôá åßíáé áðïäåêôü íá ãßíïíôáé öüñôéóç ìå ãëõêüæç,
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ìÝôñçóç ôùí öëåãìïíùäþí êõôôáñïêéíþí, Ýëåã÷ïò ôïõ
óéäÞñïõ – öåññéôßíçò, åíþ ìßá öïñÜ åôçóßùò åëÝã÷ï-
íôáé ôá ðôýåëá ãéá ìõêïâáêôçñßäéï ôçò öõìáôéþóåùò.

ÅðéðëïêÝò:
Áôåëåêôáóßá ìðïñåß íá ðñïêëçèåß ëüãù áðüöñá-

îçò âñüã÷ïõ áðü âýóìáôá âñïã÷éêþí åêêñßóåùí êáé
ðéèáíüí íá ó÷åôßæåôáé êáé ìå ôçí åìöÜíéóç áëëåñãéêÞò
âñïã÷ïðíåõìïíéêÞò áóðåñãßëëùóçò.

ÑÞîç õðïûðåæùêïôéêþí êýóôåùí óôçí õðåæùêïôéêÞ
êïéëüôçôá ðñïêáëåß ðíåõìïèþñáêá, åðéðëïêÞ ðïõ åß-
íáé ðéï óõ÷íÞ óôïõò åíÞëéêåò êáé áðïôåëåß êáêü ðñï-
ãíùóôéêü óçìåßï76.

ÌéêñÞ áéìüðôõóç åßíáé óõ÷íÞ åðéðëïêÞ óôïõò åíÞ-
ëéêåò, åíþ ìåãÜëç ( >250 ml ) åìöáíßæåôáé óå ðåñéóóü-
ôåñï áðü 7% ôùí åíçëßêùí áóèåíþí. Åíï÷ïðïéïýíôáé
êõñßùò ïé âñïã÷åêôáóßåò ìå ôéò ÷ñüíéåò ëïéìþîåéò êáé
ôï âÞ÷á ðïõ ðñïêáëïýí ñÞîç ôùí áããåßùí ôïõ âñïã-
÷éêïý âëåííïãüíïõ, áëëÜ êáé ç äñÜóç ðñùôåúíïëõôé-
êþí åíæýìùí óôï âñïã÷éêü êáé áããåéáêü ôïß÷ùìá êáé
óðáíéüôåñá ôá ÷áìçëÜ åðßðåäá ôçò âéôáìßíçò Ê åîáé-
ôßáò ôïõ óõíäñüìïõ äõóáðïññüöçóçò êáé ôçò çðáôé-
êÞò íüóïõ êáèþò êáé ôïîéêÞ äñÜóç öáñìÜêùí óôç
ëåéôïõñãßá ôùí áéìïðåôáëßùí Þ ç èñïìâïðåíßá ëüãù
õðåñóðëçíéóìïý77.

Ç ó÷Ýóç ôçò êõóôéêÞò ßíùóçò ìå ôïí áóðÝñãéëëï
åßíáé åîáéñåôéêÜ óýíèåôç. ×áìçëüò áñéèìüò áðïéêéþí
áíåõñßóêåôáé óôá ðôýåëá ðåñéóóïôÝñùí ôïõ 50% ôùí
áóèåíþí ìå éíïêõóôéêÞ íüóï78. Ç åðßðôùóç ôçò áëëåñ-
ãéêÞò âñïã÷ïðíåõìïíéêÞò áóðåñãßëëùóçò óå áóèåíåßò
ìå êõóôéêÞ ßíùóç åßíáé ðåñßðïõ 11%79. Óõíïäåýåôáé áðü
äéÜ÷õôåò ðáñïäéêÝò äéçèÞóåéò, çùóéíïöéëßá êáé èåôéêÞ
äåñìáôéêÞ äïêéìáóßá åíþ åßíáé äõíáôÞ ç áíåýñåóç
õøçëþí åðéðÝäùí IgE êáé èåôéêü RAST.

Áóèåíåßò óôï ôåëéêü óôÜäéï ôçò áíáðíåõóôéêÞò
íüóïõ ìå óïâáñÞ õðïîßá, ïäçãïýíôáé óå ðíåõìïíéêÞ
õðÝñôáóç êáé ÷ñüíéá ðíåõìïíéêÞ êáñäßá. ÅîÜëëïõ ç
áðüöñáîç ôùí áåñáãùãþí ìåéþíåé ôç æùôéêÞ ÷ùñçôé-
êüôçôá êáé ôïí áíáðíåüìåíï üãêï êáé ïäçãåß óå ìåßù-
óç ôïõ êõøåëéäéêïý áåñéóìïý. ÐñïïäåõôéêÜ åìöáíßæå-
ôáé õðåñêáðíßá.

Ç ðñïóâïëÞ áðü ôï ìõêïâáêôçñßäéï ôçò öõìáôéþ-
óåùò Þ Üôõðá ìõêïâáêôçñßäéá áðïôåëïýí óðÜíéá åðé-
ðëïêÞ ðáßæïõí üìùò êáèïñéóôéêü ñüëï óôçí åðéäåßíù-
óç ôçò íüóïõ80,81

ÈÅÑÁÐÅÉÁ
ÈÅÑÁÐÅÉÁ ÌÅ ÁÍÔÉÂÉÏÔÉÊÁ

Óôü÷ïé ôçò èåñáðåßáò ìå áíôéâéïôéêÜ åßíáé ç áíôéìå-
ôþðéóç ôùí ðáñïîýíóåùí êáé ç ìåßùóç ôïõ ìéêñïâéá-
êïý öïñôßïõ.

Ï ðïóïôéêüò ðñïóäéïñéóìüò ôïõ âáêôçñéáêïý öïñ-
ôßïõ, âáóßæåôáé óôçí ðáñáäï÷Þ, üôé ç ðõêíüôçôá ôùí
âáêôçñéäßùí åßíáé ìåãáëýôåñç êáôÜ ôç äéÜñêåéá ìéÜò

ðáñüîõíóçò ðáñÜ êáôÜ ôïí áðëü áðïéêéóìü êáé ÷ñçóé-
ìïðïéåßôáé åõñÝùò ãéá ôïí êáèïñéóìü ôïõ ðáèïãüíïõ
ìéêñïïñãáíéóìïý ðïõ ðñïêáëåß ôçí ðáñüîõíóç82.

Ç ðõêíüôçôá ôùí âáêôçñéäßùí óôá ðôýåëá ôùí áóèå-
íþí ìå êõóôéêÞ ßíùóç áíÝñ÷åôáé óå 106 Ýùò 107 CFU/
ml, ðõêíüôçôåò ðïõ óå Üëëåò êëéíéêÝò êáôáóôÜóåéò
áíôéðñïóùðåýïõí ëïßìùîç ðáñÜ áðïéêéóìü.

ÌåãÜëïò áñéèìüò ìåëåôþí áíáöÝñåé ìåßùóç ôïõ
ìéêñïâéáêïý öïñôßïõ ìåôÜ áðü åðéôõ÷Þ èåñáðåßá, ç
óõó÷Ýôéóç üìùò ìåôáîý ôçò êëéíéêÞò êáôÜóôáóçò êáé
ôïõ ìéêñïâéáêïý öïñôßïõ ðáñáìÝíåé áìöéëåãüìåíç.

×ñÞóéìïò äåßêôçò ãéá ôçí åðéâåâáßùóç ôçò ðáñü-
îõíóçò ðÝñáí ôïõ ðñïóäéïñéóìïý ôïõ ìéêñïâéáêïý
öïñôßïõ åßíáé êáé ï ðïóïôéêüò ðñïóäéïñéóìüò ôçò C-
áíôéäñþóáò ðñùôåßíçò (CRP).

Äåßêôåò üðùò ï ôßôëïò ôçò IgG ôïõ ïñïý êáé ï ôßô-
ëïò ôùí áíôéøåõäïìïíáäéêþí áíôéóùìÜôùí èåùñïý-
íôáé áö’ åíüò ìåí ðñïãíùóôéêïß êáé áö’ åôÝñïõ óõí-
äÝïíôáé ìå ôç ÷ñïíéüôçôá ôçò öëåãìïíÞò83.

ÄåäïìÝíïõ üôé åßíáé ðïëý óçìáíôéêüò ï ñüëïò ôçò
ëïßìùîçò óôçí êáôáóôñïöÞ ôïõ ðíåõìïíéêïý ðáñåã-
÷ýìáôïò, ç Ýãêáéñç êáé áðïôåëåóìáôéêÞ áíôéìåôþðéóÞ
ôçò âåëôéþíåé óçìáíôéêÜ ôçí ðñüãíùóç ôçò íüóïõ. Ç
èåñáðåßá äéáêñßíåôáé óå èåñáðåßá ðñéí áðü ôïí áðïé-
êéóìü ìå øåõäïìïíÜäá êáé èåñáðåßá ìåôÜ ôïí áðïéêé-
óìü.

Ðñéí áðü ôïí áðïéêéóìü óõæçôåßôáé óõóôçìáôéêÞ
ðñïöýëáîç åíáíôßïí ôïõ ÷ñõóßæïíôïò óôáöõëïêüêêïõ
êáé ôïõ áéìüöéëïõ influenzae.

H Üëëç ôÜóç åßíáé ç ÷ïñÞãçóç áíôéâéïôéêþí óôéò
ðáñïîýíóåéò.

ÖÜñìáêá åêëïãÞò ãéá ôïí óôáöõëüêïêêï êáé ôïí
áéìüöéëï influenzae åßíáé ç ïîáêéëëßíç, ç êëïîáêéëëßíç,
ç áìïîõêéëëßíç óõí êëáâïõëáíéêü ïîý, äåýôåñçò ãå-
íéÜò êåöáëïóðïñßíåò, ôñéìåèïðñßìç - óïõëöáìåèïîá-
æüëç, ìáêñïëßäåò (êõñßùò áæéèñïìõêßíç êáé êëáñéèñï-
ìõêßíç).

Ç èåñáðåßá åßíáé óõíÞèùò áðü ôïõò óôüìáôïò óå
ìåãáëýôåñåò äïóïëïãßåò ëüãù ôçò éäéáßôåñçò öáñìá-
êïêéíçôéêÞò óôïõò áóèåíåßò áõôïýò. Ïôáí ðñüêåéôáé
ãéá óïâáñÞ ëïßìùîç, äõíáôüí íá ÷ñåéáóèåß êáé åíäï-
öëÝâéá áãùãÞ. Ç èåñáðåßá ÷ïñçãåßôáé ãéá 15-30 çìÝ-
ñåò.

ÌåôÜ ôïí áðïéêéóìü ìå øåõäïìïíÜäá áðáéôåßôáé
èåñáðåßá ìå áíôéøåõäïìïíáäéêÜ áíôéâéïôéêÜ84,85.

ÏðùóäÞðïôå ÷ïñçãåßôáé åíäïöëåâßùò èåñáðåßá,
üôáí ðñùôïåìöáíéóèåß ç øåõäïìïíÜäá, ìå óôü÷ï ôçí
êáôÜ ôï äõíáôüí åðß ìáêñüôåñïí åêñßæùóÞ ôçò áðü
ôá ðôýåëá ôùí áóèåíþí.

Åðßóçò ÷ïñçãåßôáé èåñáðåßá êáôÜ ôç äéÜñêåéá ôùí
ðáñïîýíóåùí (ç ðáñüîõíóç ÷áñáêôçñßæåôáé ôïõëÜ÷é-
óôïí áðü 5 óçìåßá, üðùò ðñïáíáöÝñèçêáí.
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¼óïí áöïñÜ óôçí ðñïëçðôéêÞ ÷ïñÞãçóç åíäïöëÝ-
âéáò èåñáðåßáò õðÜñ÷ïõí ó÷ïëÝò ðïõ óõíéóôïýí ôçí
ðñïëçðôéêÞ ÷ïñÞãçóç áíÜ 3ìçíï Þ 4ìçíï åíäïöëÝ-
âéáò áãùãÞò, åíþ Üëëåò óõíéóôïýí ÷ïñÞãçóç áíôéâéï-
ôéêþí ìüíï åðß ðáñïîýíóåùí. Ôá ôåëåõôáßá Ýôç ðñïôé-
ìÜôáé áðü ôïõò ðåñéóóüôåñïõò ôáêôéêÞ ÷ïñÞãçóç åí-
äïöëÝâéáò áãùãÞò (áíÜ 3ìçíï Þ 4ìçíï).

Ç åðéëïãÞ ôùí áíôéâéïôéêþí ãßíåôáé ìå âÜóç ôï áíôé-
âéüãñáììá. Ðñïçãåßôáé ôáõôïðïßçóç êáé ðïóïôéêüò
ðñïóäéïñéóìüò ôïõ ìéêñïâßïõ. Ìéêñïâéáêüò ðëçèõóìüò
>106 cfu/ml åßíáé Ýíäåéîç ëïßìùîçò.

Áðáéôåßôáé óõíäõáóìüò äýï áíôéøåõäïìïíáäéêþí
áíôéâéïôéêþí óå õøçëÝò äüóåéò ëüãù ôçò éäéáßôåñçò
öáñìáêïêéíçôéêÞò (áýîçóç ôïõ ÷ñüíïõ çìéæùÞò, ôïõ
üãêïõ êáôáíïìÞò êáé ôçò íåöñéêÞò êÜèáñóçò86,87.

Ç äéÜñêåéá ÷ïñÞãçóçò åßíáé 15-21 çìÝñåò. Ï ãåíé-
êüò êáíüíáò ôçò áíôéøåõäïìïíáäéêÞò áãùãÞò ðåñé-
ëáìâÜíåé ôï óõíäõáóìü åíüò â-ëáêôáìéêïý áíôéâéïôé-
êïý êáé ìéáò áìéíïãëõêïóßäçò. Ï óôü÷ïò ôçò áíôéìé-
êñïâéáêÞò áãùãÞò åßíáé íá åðáíáöÝñåé ôïí áóèåíÞ
óôçí ðñï ôçò ðáñüîõíóçò êáôÜóôáóç üóïí áöïñÜ
ôçí êëéíéêÞ åéêüíá êáé ôçí ðíåõìïíéêÞ ëåéôïõñãßá. Ãåíé-
êÜ áóèåíåßò ìå óïâáñüôåñç ðáñüîõíóç Þ âáñýôåñç
âáóéêÞ íüóï, Ý÷ïõí áíÜãêç ìáêñüôåñçò äéÜñêåéáò
èåñáðåßáò.

Áðü ôá áíôéøåõäïìïíáäéêÜ öÜñìáêá ôï ìåãáëýôå-
ñï åíäéáöÝñïí ðáñïõóéÜæåé ç êåöôáæéäßìç, ç ïðïßá ìåôÜ
10 ÷ñüíéá ÷ïñÞãçóçò åìöáíßæåé ôç ìéêñüôåñç áíÜðôõ-
îç áíèåêôéêüôçôáò.

Áðü ôéò áìéíïãëõêïóßäåò ç ôïìðñáìõêßíç öáßíåôáé

íá åðéôõã÷Üíåé êáëýôåñåò óõãêåíôñþóåéò óôéò âñïã÷é-
êÝò åêêñßóåéò. Ïé öëïõïñïêéíïëüíåò ìðïñïýí íá ÷ï-
ñçãçèïýí áðü ôï óôüìá óáí åíáëëáêôéêÞ ëýóç óôá
åíäïöëÝâéá ó÷Þìáôá. ÓõíÞèùò ÷ïñçãïýíôáé óå óõí-
äõáóìü ìå Ýíá åéóðíåüìåíï áíôéâéïôéêü åßôå áìéíïãëõ-
êïóßäç, åßôå êïëéìõóßíç. Ïôáí áðáéôåßôáé óõ÷íÞ ÷ïñÞ-
ãçóç öëïõïñïêéíïëüíçò, åßíáé ðïëý ðéèáíÞ ç áíÜãêç
åíäïöëÝâéáò áãùãÞò.

Ïóïí áöïñÜ óôçí Burhkolderia cepacia êáé óôçí
Xanthomonas maltophilia, åßíáé óôåëÝ÷ç ôá ïðïßá äåí
óõíáíôþíôáé óõ÷íÜ, åéäéêÜ ç ðñþôç, áëëÜ ðñüêåéôáé
ãéá ðïëõáíèåêôéêÜ óôåëÝ÷ç ôùí ïðïßùí ç áíôéìåôþðé-
óç åíÝ÷åé éäéáßôåñåò äõóêïëßåò. ÁíôéâéïôéêÜ üðùò ç
ôñéìåèïðñßìç, ç ðéðåñáêéëëßíç, ç êåöôáæéäßìç, ç ìåñï-
ðåíÝìç öáßíåôáé íá åßíáé äñáóôéêÝò in vitro åíáíôßïí
áõôþí ôùí óôåëå÷þí.

Ôá áíôéâéïôéêÜ õðü ìïñöÞ åéóðíïÞò ÷ñçóéìïðïéïý-
íôáé ôá ôåëåõôáßá ÷ñüíéá êõñßùò óôá ìåóïäéáóôÞìá-
ôá ôùí åíäïöëåâßùí ó÷çìÜôùí. ÐáñáñïõóéÜæïõí åí-
äéáöÝñïí ëüãù ôïõ üôé åðéôõã÷Üíïõí êáëÝò óõãêå-
íôñþóåéò óôéò âñïã÷éêÝò åêêñßóåéò ìå åëÜ÷éóôåò ðá-
ñåíÝñãåéåò. ÌåéïíÝêôçìá ôùí åéóðíåüìåíùí áìéíïãëõ-
êïóéäþí åßíáé ç áíÜðôõîç áíèåêôéêüôçôáò. ÓõíÞèùò
ç åõáéóèçóßá åðáíÝñ÷åôáé ìåôÜ ôç äéáêïðÞ ôïõ öáñ-
ìÜêïõ.

×ïñçãïýíôáé 1-2 öïñÝò ôçí çìÝñá ìåôÜ áðü öõ-
óéïèåñáðåßá. Áðü äéåôßáò ÷ñçóéìïðïéåßôáé ç íÝá ìïñ-
öÞ åéóðíåüìåíçò ôïìðñáìõêßíçò 300mg äéò çìåñçóßùò
óå åíáëëáóüìåíá ó÷Þìáôá ôùí 28 çìåñþí. Ï áóèå-
íÞò ëáìâÜíåé 28 çìÝñåò ôï öÜñìáêï êáé 28 çìÝñåò
åßíáé åêôüò áãùãÞò. Ç åéóðíåüìåíç ôïìðñáìõêßíç ìåéþ-

ÁíôéøåõäïìïíáäéêÜ áíôéâéïôéêÜ

ÁÌÉÍÏÃËÕÊÏÓÉÄÅÓ
Ãåíôáìõêßíç 15mg/kg/çì. IV åö’ Üðáî Þ óå 3 äüóåéò
Ôïìðñáìõêßíç 15mg/kg/çì. IV åö’ Üðáî Þ óå 3 äüóåéò
Áìéêáóßíç 100mg/kg/çì. IV åö´ Üðáî Þ óå 3 äüóåéò
ÊÅÖÁËÏÓÐÏÑÉÍÅÓ 3çò ÃÅÍÉÁÓ
Êåöôáæéäßìç 100-200mg/kg óå 2 Þ 3 äüóåéò
Êåöïõëïäßìç 100-200mg/kg óå 2 Þ 3 äüóåéò
Êåöéðßìç 100-150mg/kg óå 2 Þ 3 äüóåéò
ÏYÑÅÉÄÏÐÅÍÉÊÉËËÉÍÅÓ
Áæëïêéëëßíç 300mg/kg óå 2 Þ 3 äüóåéò
Ðéðåñáêéëëßíç 300mg/kg óå 2 Þ 3 äüóåéò
Ðéðåñáêéëëßíç-ÔáæïìðáêôÜìç 300mg/kg óå 2 Þ 3 äüóåéò
ÊÁÑÂÏÎÕÐÅÍÉÊÉËËÉÍÅÓ
Êáñìðåíéêéëëßíç 300-600mg/kg óå 2 Þ 3 äüóåéò
Ôéêáñóéëëßíç 300-600mg/kg óå 2 Þ 3 äüóåéò
Ôéêáñóéëëßíç-êëáâïõëáíéêü ïîý 300-600mg/kg óå 2 Þ 3 äüóåéò
ÊÉÍÏËÏÍÅÓ
Ðåöëïîáóßíç 20mg/kg per os Þ ÉV óå 2 äüóåéò
Ïöëáîáóßíç 20mg/kg per os Þ ÉV óå 2 äüóåéò
Óéðñïöëïîáóßíç 20mg/kg per os Þ ÉV óå 2 äüóåéò
ÁËËÁ
ÁæôñåïíÜìç 150-250mg/kg IV óå 3 äüóåéò
Öùóöïìõêßíç 200-300mg/kg IV óå 3 äüóåéò
ÉìéðåíÝìç 1-2gr IV óå 3-4 äüóåéò
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íåé ôï ìéêñïâéáêü öïñôßï, ôçí áíÜãêç ãéá åíäïöëÝâéá
áãùãÞ êáé âåëôéþíåé ôçí áíáðíåõóôéêÞ ëåéôïõñãßá88-91.

ÖÕÓÉÊÏÈÅÑÁÐÅÉÁ92

ÕðïâïçèçôéêÞ áëëÜ åî ßóïõ óçìáíôéêÞ ãéÜ ôçí áíôé-
ìåôþðéóç ôùí ëïéìþîåùí óôçí êõóôéêÞ ßíùóç åßíáé ç
öõóéïèåñáðåßá.

Ç öõóéïèåñáðåßá èá ðñÝðåé íá åðéöÝñåé áðïôåëÝ-
óìáôá óå ó÷Ýóç ìå üëï ôï öÜóìá ôùí ðíåõìïíéêþí
âëáâþí (âñïã÷åêôáóßåò, äéÜ÷õôï åìöýóçìá, áðüöñá-
îç ôùí áåñáãùãþí, äéÜôáóç ôïõ èþñáêïò, äõóôñïößá
ôùí èùñáêéêþí ìõþí).

Ï êýñéïò óôü÷ïò ôçò åßíáé ç âñïã÷éêÞ ðáñï÷Ýôåõ-
óç. ÐñÝðåé íá áñ÷ßæåé áìÝóùò ìüëéò ôåèåß ç äéÜãíùóç,
ïðüôå ïé âëÜâåò äåí Ý÷ïõí ðñï÷ùñÞóåé.

×ùñßò íá Ý÷ïõí ðëÞñùò åãêáôáëåéöèåß ïé ðáëáéÝò
ôå÷íéêÝò, üðùò ïé èÝóåéò ðáñï÷Ýôåõóçò (postural drai-
nage) êáé ïé ðëÞîåéò (clapping), Ý÷ïõí ðåñÜóåé óå äåý-
ôåñç ìïßñá óôéò ðåñéóóüôåñåò ÷þñåò. H ðáñï÷Ýôåõóç
èÝóçò åßíáé ðïëý ðáëéÜ ôå÷íéêÞ. ÅéóÞ÷èç ôï 1901 áðü
ôïí Ewant êáé âåëôéþèçêå ôï 1938 áðü ôïí Anderson.
ÓÞìåñá åßíáé ãíùóôü üôé ìðïñåß íá ðñïêáëÝóåé äéáôá-
ñá÷Ýò ôùí áåñßùí áßìáôïò êáé èá ðñÝðåé íá ãßíåôáé ìå
ôáõôü÷ñïíç ïîõìåôñßá.

Ïé ðëÞîåéò åðßóçò áõîÜíïõí ôïí êßíäõíï ôùí áéìï-
ðôýóåùí êáé ôïõ ðíåõìïèþñáêá, äåäïìÝíïõ üôé ãéá
íá åßíáé áðïôåëåóìáôéêÝò èá ðñÝðåé íá åßíáé áñêåôÜ
Ýíôïíåò.

Ïé ôå÷íéêÝò ðïõ ðñïôéìþíôáé óÞìåñá åßíáé åêåßíç
ôïõ åíåñãçôéêïý êýêëïõ ôùí áíáðíïþí (active cycle
of breathing techniques) ç ïðïßá îåêßíçóå óôç Ì. Âñå-
ôáíßá áðü ôïí Thomson93 êáé óõíå÷ßæåôáé ìå ôçí Pryor94

êáé ç áõôïðáñïôÝ÷åõóç (autogenic drainage) ðïõ îå-
êßíçóå óôï ÂÝëãéï êáé óÞìåñá åöáñìüæåôáé óå áñêå-
ôÜ êÝíôñá êõóôéêÞò ßíùóçò óôçí Åõñþðç.

ÁÍÁÓÕÍÄÕÁÓÌÅÍÇ ÁÍÈÑÙÐÅÉÏÓ
ÄÅÓÏÎÕÑÉÂÏÍÏÕÊËÅÁÓÇ

(rh-DNase)95-98

Ç óõãêÝíôñùóç ôïõ DNA ôùí ðôõÝëùí óôïõò áóèå-
íåßò ìå êõóôéêÞ ßíùóç åßíáé áõîçìÝíç óå åðßðåäá ôçò
ôÜîçò ôùí 3-12mg/ml, ðñïêáëþíôáò ìåãÜëç áýîçóç
ôïõ éîþäïõò.

H rh-DNase in vitro ðñïêáëåß èåáìáôéêÞ ðôþóç ôïõ
éîþäïõò ôçò âñïã÷éêÞò âëÝííçò áðü 732 cp óå 188cp.

Ç ÷ïñÞãçóç 2.5mg rh-DÍase ôçí çìÝñá ìå ôçí ìïñ-
öÞ åéóðíïÞò âåëôéþíåé ôïí FEV1 êáôÜ 5.8% êáé ìåéþíåé
ôçí åðßðôùóç ôùí áíáðíåõóôéêþí ëïéìþîåùí ðïõ ÷ñåéÜ-
æïíôáé ðáñåíôåñéêÞ èåñáðåßá êáôÜ 22%.

ÓõìðëçñùìáôéêÝò ìåëÝôåò Ýäåéîáí: áýîçóç ôïõ âÜ-
ñïõò ôùí áóèåíþí, ìåßùóç ôïõ âáóéêïý ìåôáâïëéóìïý

ìåôñïýìåíç ìå Ýììåóç èåñìéäïìåôñßá ìåßùóç ôïõ áðïé-
êéóìïý ìå Pseudomonas aeriginosa êáé Staphylococcus
aureus, ìåßùóç ôçò åëáóôÜóçò ôçò âñïã÷éêÞò âëÝííçò.
Ïé áíåðéèýìçôåò åíÝñãåéåò åßíáé Þðéåò öáñõããßôéäåò
êáé ëáñõããßôéäåò. Ïé ðñþôåò ìåëÝôåò åöáñìüóèçêáí
óå áóèåíåßò ìå FVC>40%.

Ðñüóöáôá îåêßíçóáí ìåëÝôåò óå áóèåíåßò ìå
FVC<40%, üðïõ öáßíåôáé üôé ç âåëôßùóç åìöáíßæåôáé
áñãüôåñá óå ó÷Ýóç ìå ôïõò áóèåíåßò ìå FVC>40%.H
åéóðíïÞ rhDNase ðñïôéìÜôáé íá ãßíåôáé ôï ðñùß 30 –
40 ëåðôÜ ðñéí ôç öõóéïèåñáðåßá.

Ç ÷ïñÞãçóç ôçò ìüíï óôá ðëáßóéá ôùí ðåñéüäùí
Ýîáñóçò äåí åðéôñÝðåé ôçí óçìáíôéêÞ âåëôßùóç ôùí
áóèåíþí. ÌåôÜ ôç äéáêïðÞ ôçò rhDNase ï áóèåíÞò
åðáíÝñ÷åôáé óôçí áñ÷éêÞ êáôÜóôáóç.

ÍÅÙÔÅÑÅÓ ÈÅÑÁÐÅÕÔÉÊÅÓ ÐÑÏÓÅÃÃÉÓÅÉÓ

Ïé íåþôåñåòåò öáñìáêåõôéêÝò ðñïóåããßóåéò áöï-
ñïýí áö’ åíüò ìåí óôï åðßðåäï ìåôáöïñÜò éüíôùí,
áö’ åôÝñïõ äå óôï åðßðåäï ôïõ áõîçìÝíïõ åëåýèåñïõ
DNA êáé ôùí öëåãìïíùäþí ðáñáãüíôùí (åëáóôÜóçò,
ëåõêïôñéåíþí, åëåõèÝñùí ñéæþí)99,100.

Ñýèìéóç çëåêôñïëõôéêþí äéáôáñá÷þí
Ìßá öáñìáêïëïãéêÞ èåñáðåßá åéäéêÞ ôçò êõóôéêÞò

ßíùóçò áðïâëÝðåé óôç äéüñèùóç ôùí éïíôéêþí äéáôá-
ñá÷þí áõîÜíïíôáò ôçí Ýêêñéóç ôïõ ÷ëùñßïõ êáé ìåéþ-
íïíôáò ôçí åðáíïññüöçóç ôïõ íáôñßïõ. Ç ÷ñÞóç ôçò
áìéëïñßäçò êáé ôùí ôñéöùóöïñéêþí íïõêëåïôéäßùí ÁÔÑ
êáé UTP áíïßãåé íÝåò åëðßäåò ðñïò ôçí êáôåýèõíóç
áõôÞ101. Ðñüóöáôá ïé Knowels êáé óõí. 102 äçìïóßåõóáí
ôá áðïôåëÝóìáôá ìéÜ êëéíéêÞò ìåëÝôçò ðïõ Ýãéíå ìå
÷ïñÞãçóç UTP óå åéóðíïÝò óå óõãêÝíôñùóç 10mm óå
12 õãéåßò êáé 14 áóèåíåßò ìå êõóôéêÞ ßíùóç. Ç ìåëÝôç
Ýäåéîå áýîçóç ôçò âëåíïêñïóóùôÞò êÜèáñóçò óôïõò
õãéåßò ðåñßðïõ 3 öïñÝò, ðñÜãìá ðïõ äéáðéóôþíåôáé ìå
ôçí ÷ïñÞãçóç óåóçìáóìÝíïõ ìïíïîåéäßïõ ôïõ óéäÞ-
ñïõ. Óôïõò áóèåíåßò ç óõã÷ïñÞãçóç ìå ôçí áìéëïñßäç
âåëôéþíåé ôçí êÜèáñóç ôùí ìéêñþí áåñáãùãþí êáé
ðñïêáëåß áýîçóç ôçò óõ÷íüôçôïò ôùí êéíÞóåùí ôùí
êñïóóþí.

ÁÍÔÉÖËÅÃÌÏÍÙÄÇ

ÓôåñïåéäÞ
Ðñüóöáôåò ìåëÝôåò ìå ÷ïñÞãçóç ðñåäíéæïëüíçò

áðü ôï óôüìá áðÝäåéîáí âåëôßùóç ôçò áíáðíåõóôéêÞò
ëåéôïõñãßáò, ìåßùóç ôùí åéóáãùãþí óôï íïóïêïìåßï.
Öáßíåôáé, üôé ç äñÜóç ôùí êïñôéêïåéäþí óõíäÝåôáé ìå
ôç ìåßùóç ôùí õðïäï÷Ýùí ôçò IL1á êáé ÉL2 êáé ôçò óýí-
èåóçò ôçò IgG, ðñÜãìá ðïõ Ý÷åé óáí óõíÝðåéá ôç ìé-
êñüôåñç óõãêÝíôñùóç ïõäåôåñïößëùí êáé ìéêñüôåñç
éóôéêÞ âëÜâç.

ÅëÜ÷éóôá äåäïìÝíá õðÜñ÷ïõí ìå ôçí ÷ñÞóç åéóðíåü-
ìåíùí êïñôéêïåéäþí óôçí êõóôéêÞ ßíùóç.
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Ëüãù üìùò ôùí ãíùóôþí ðáñåíåñãåéþí ôùí êïñ-
ôéêïåéäþí êáé êõñßùò ôçò êáèõóôÝñçóçò óôçí áíÜðôõ-
îç ðïõ ðñïêáëïýí, ç âÝâáéç ÷ñÞóç ôïõò óõíäÝåôáé ìå
ôçí áëëåñãéêÞ âñïã÷ïðíåõìïíéêÞ áóðåñãßëëùóç ðïõ
ùò ãíùóôü óõíïäåýåé óå ðïóïóôü ðåñßðïõ 20% áóèå-
íåßò ìå êõóôéêÞ ßíùóç.

Ìç óôåñïåéäÞ áíôéöëåãìïíþäç
Ôá ìç óôåñïåéäÞ áíôéöëåãìïíþäç Ý÷ïõí åðßóçò

ìåëåôçèåß óôçí êõóôéêÞ ßíùóç. ×ïñÞãçóç Ibuprofen óå
äüóåéò >35 mg/ml ðñïêáëåß áíáóôïëÞ ôçò ìåôáíÜ-
óôåõóçò ôùí ïõäåôåñïößëùí.

ÃïíéäéáêÞ èåñáðåßá êáé èåñáðåßá ìå
ðñùôåßíç

Ç ôáõôïðïßçóç êáé ç êëùíïðïßçóç ôïõ ãïíéäßïõ ôçò
êõóôéêÞò ßíùóçò Üíïéîå ôï äñüìï ãéá ôç ãïíéäéáêÞ
èåñáðåßá Þ ôç èåñáðåßá ìå ðñùôåßíç 103. Ç éäÝá åßíáé
áðëÞ: ðñüêåéôáé ãéá ôç ÷ïñÞãçóç ôïõ ãïíéäßïõ Þ ôçò
ðñùôåßíçò óáí íá Þôáí öÜñìáêá. ÈåùñçôéêÜ áõôü èá
ìðïñïýóå íá áðïêáôáóôÞóåé ôç öõóéïëïãéêÞ ëåéôïõñ-
ãßá ôùí åðéèçëéáêþí êõôôÜñùí êáé íá ðñïëÜâåé Þ íá
èåñáðåýóåé ôç íüóï. Ôá ðñþéìá áðïôåëÝóìáôá Þóáí
åíèáññõíôéêÜ áëëÜ ç ÷ïñÞãçóç ôïõ ãïíéäßïõ in vivo
Þôáí ðïëý ðéï äýóêïëç. Ôï ðéèáíþôåñï åßíáé üôé ôá
ôå÷íéêÜ ðñïâëÞìáôá èá îåðåñáóèïýí áëëÜ åßíáé Üãíù-
óôï ðüóï ÷ñüíï èá äéáñêÝóåé áõôÞ ç äéáäéêáóßá.

Èåñáðåßá ìå ðñùôåßíç
ÖõóéïëïãéêÞ áíèñþðåéïò ðñùôåßíç ìðïñåß íá ðá-

ñáóêåõáóèåß ìå áíáóõíäõáóìÝíç ôå÷íïëïãßá ðñùôåß-
íçò ìå ðïëý õøçëü êüóôïò êáé ðåñéïñéóìÝíç öõóéêÜ
åöáñìïãÞ. Ç öõóéïëïãéêÞ ðñùôåßíç ìðïñåß íá áðïêá-
ôáóôÞóåé ôçí êßíçóç ôùí éüíôùí ìÝóù ôùí åðéèçëéáêþí
êõôôÜñùí êáé ðáñüìïéá äñÜóç Ý÷åé óå ðïíôßêéá in vivo
104. Åí ôïýôïéò ç áðïìÜêñõíóç ôçò ðñùôåßíçò CFTR åß-
íáé ôá÷ýôáôç êáé Ýôóé ï ÷ñüíïò çìßóåéáò æùÞò ôçò ôï-
ðéêÜ áðåëåõèåñïýìåíçò ðñùôåßíçò åßíáé ðïëý ðéèáíüí
ðïëý ìéêñüò. ¸ôóé ìüíïí Ýíá ðïëý ìéêñü ìÝñïò ôçò
ðñùôåßíçò åíóùìáôþíåôáé óôï êýôôáñï. Áí ëïéðüí äåí
ëõèïýí ôá ðñïâëÞìáôá ôïõ õøçëïý êüóôïõò êáé ôçò
áðïôåëåóìáôéêüôçôáò åßíáé áìößâïëï áí èá ðñï÷ùñÞ-
óïõí óå êëéíéêÝò ìåëÝôåò.

ÃïíéäéáêÞ èåñáðåßá
ÐñïêåéìÝíïõ ãéá áóöáëÞ êáé áðïôåëåóìáôéêÞ èå-

ñáðåßá ðñÝðåé íá õðÜñ÷ïõí ïé åîÞò ôñåßò ðñïõðïèÝ-
óåéò: ç ìåãáëýôåñç äõíáôÞ âåëôßùóç ôïõ èåñáðåõôé-
êïý ãïíéäßïõ, áðïôåëåóìáôéêÞ ìåôáöïñÜ ôïõ ãïíéäßïõ
in vivo êáé óùóôÞ óôü÷åõóç ôùí õðü äéüñèùóç êõôôÜ-
ñùí.Ôï éäáíéêü èá Þôáí íá ìåôáöÝñåé êáíåßò ôï óùóôü
ãïíßäéï ìå ôá ñõèìéóôéêÜ ôïõ óôïé÷åßá óôç óùóôÞ èÝóç
ôïõ ÷ñùìïóþìáôïò 7 êáé ôï ãïíßäéï íá ëåéôïõñãåß
óùóôÜ ùò ôïí èÜíáôï ôïõ êõôôÜñïõ. Ôá õðÜñ÷ïíôá
ãïíßäéá äõóôõ÷þò äåí ëåéôïõñãïýí Ýôóé.

Ç óõíÞèçò ðñáêôéêÞ åßíáé ç ÷ñçóéìïðïßçóç ôçò êù-
äéêïðïéçôéêÞò ðåñéï÷Þò ôïõ ãïíéäßïõ ç ïðïßá óõíÞèùò
ìåôáöÝñåôáé ìå éü. Åôóé ôï ãïíßäéï åßíáé ìéêñüôåñï êáé

åõêïëüôåñï íá ÷ñçóéìïðïéçèåß, áëëÜ ç ìåôáãñáöÞ ôïõ
åßíáé ðáñïäéêÞ, Þ äéüôé åîáóèåíåß ï éüò öïñÝáò, åßôå
äéüôé áðïäïìåßôáé ôï ðëáóìßäéï åßôå ôÝëïò êáôáóôñÝ-
öåôáé ôï êýôôáñï.

¢Áëëï ðñüâëçìá åßíáé ç ðáñáóêåõÞ ôïõ ãïíéäßïõ
áðü âáêôçñßäéá, äåäïìÝíïõ üôé áõôÜ ðåñéÝ÷ïõí ãïíß-
äéá áíèåêôéêÜ óôá áíôéâéïôéêÜ ôá ïðïßá åíóùìáôþíï-
íôáé ãéá íá åðéôñÝøïõí ôçí åðéëïãÞ ôùí âáêôçñéäßùí
óôçí êáëëéÝñãåéá. Áêüìç ôï DNA ôùí âáêôçñéäßùí ìðï-
ñåß íá ðñïêáëÝóåé öëåãìïíÞ óôïí Üíèñùðï.

ÁðïôåëåóìáôéêÞ ìåôáöïñÜ ôïõ ãïíéäßïõ
Äýï åßíáé ïé êýñéïé ôñüðïé ãéá ôç ìåôáöïñÜ ôïõ

ãïíéäßïõ (Ó÷Þìá 5,6): ìÝóù éïý105 êáé ìç. Ùò éïß Ý÷ïõí
÷ñçóéìïðïéçèåß áäåíïéïß, ñåôñïïß, óõíäåäåìÝíïé ìå
áäåíïéü éïß êáé êÜðïéïé áêüìç åíþ ç ìç ìééêÞ ìåôáöïñÜ
ðåñéëáìâÜíåé ôá ëéðïóþìáôá ìå Þ ÷ùñßò ðáñÜãïíôåò
óõìðýêíùóçò DNA Þ ðñïóêïëëçìÝíá ÷çìéêÜ ðïõ óêï-
ðü Ý÷ïõí íá óõíäåèïýí ìå ôïõò õðïäï÷åßò êáé íá
õðïâïçèÞóïõí ôç äéáöõãÞ áðü ôá åíäïóþìáôá. Ï êÜèå
ôñüðïò Ý÷åé ðëåïíåêôÞìáôá êáé ìåéïíåêôÞìáôá. Ïé éïß
åðéôõã÷Üíïõí éêáíïðïéçôéêÞ ìåôáöïñÜ ôïõ ãïíéäßïõ
áëëÜ ðñïêáëïýí öëåãìïíÞ êáé áíïóïëïãéêÞ áðÜíôç-
óç. ¸ôóé ïé éïß åßíáé êõñßùò áðïôåëåóìáôéêïß in vitro
ðáñÜ in vivo. H óýã÷ñïíç Ýñåõíá óôï÷åýåé óôç äéáôÞ-
ñçóç ôùí ðëåïíåêôçìÜôùí ôùí éþí êáé ôç ìåßùóç ôçò
öëåãìïíþäïõò áðáíôÞóåùò. Áíôßèåôá ôá ëéðïóþìá-
ôá106 åßíáé ëéãüôåñï ôïîéêÜ áëëÜ êáé ëéãüôåñï áðïôåëå-
óìáôéêÜ. Ï óôü÷ïò åßíáé íá ôñïðïðïéçèïýí ÷çìéêÜ ôá
ëéðïóþìáôá þóôå íá äå÷èïýí ôá ðëåïíåêôéêÜ ìééêÜ
÷áñáêôçñéóôéêÜ.

Êýôôáñá óôü÷ïé
Ç ãïíéäéáêÞ èåñáðåßá ãéá ôçí ðíåõìïíéêÞ íüóï áõôÞ

ôç óôéãìÞ êáôåõèýíåôáé óôï áíáðíåõóôéêü åðéèÞëéï ãéá

Ó÷Þìá 5. Ó÷çìáôéêÞ áðåéêüíéóç ôïõ áäåíïúêïý êáé ôçò ìåôáöïñÜò ôïõ

ãïíéäßïõ
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ÊëéíéêÝò ìåëÝôåò
Çäç Ý÷åé äçìïóéåõèåß Ýíáò óçìáíôéêüò áñéèìüò

êëéíéêþí ìåëåôþí ìå åèåëïíôÝò óôïõò ïðïßïõò Ýãéíå
ìåôáöïñÜ ìÝóù áäåíïéïý CFTR cDNA109. ÊÜðïéåò ðñþé-
ìåò ìåëÝôåò áíÝöåñáí ïîåßá öëåãìïíþäç áíôßäñáóç,
ðéèáíþôáôá ïöåéëüìåíç óå õøçëü ééêü öïñôßï. Ìüíïí
ìßá äéðëÞ ôõöëÞ ìåëÝôç Ýäåéîå ðåñéïñéóìÝíç ìåôáöï-
ñÜ ôïõ ãïíéäßïõ áëëÜ äåí õðÞñ÷áí åíäåßîåéò ëåéôïõñ-
ãéêÞò äéïñèþóåùò.

¸÷ïõí äçìïóéåõèåß äýï êëéíéêÝò ìåëÝôåò üðïõ Ý÷ïõí
÷ñçóéìïðïéÞóåé óõíäåäåìÝíïõò ìå áäåíïéü éïýò. Äåí
ðáñáôçñÞèçêáí óçìáíôéêÝò ðáñåíÝñãåéåò êáé õðÞñîå
êÜðïéá Ýíäåéîç äéüñèùóçò ôçò ìåôáöïñÜò ôïõ ÷ëù-
ñßïõ106,107.

Åðßóçò Ý÷ïõí äçìïóéåõèåß ôïõëÜ÷éóôïí ïêôþ ìåëÝ-
ôåò üðïõ Ý÷ïõí ÷ñçóéìïðïéçèåß óõìðëÝãìáôá ëéðïóù-
ìÜôùí. Ôï ãïíßäéï ìåôáöÝñèçêå óôç ìýôç êáé óôïõò
ðíåýìïíåò. ÌåñéêÞ áëëÜ óçìáíôéêÞ äéüñèùóç ôçò ìå-
ôáöïñÜò ôïõ ÷ëùñßïõ ðáñáôçñÞèçêå êáé óôéò äýï
èÝóåéò. Ç ÷ïñÞãçóç ôïõ óõìðëÝãìáôïò ôïõ ëéðïóþìá-
ôïò óôïõò ðíåýìïíåò óõíïäåýôçêå ìå ðáñïäéêÞ õðåñ-
ðõñåîßá ðïõ ðéèáíüí íá ïöåéëüôáí óôç âáêôçñéáêÞ
ðñïÝëåõóç ôïõ DNA. Êáìßá áðü ôéò ìåëÝôåò äåí Ýäåéîå
äéüñèùóç ôçò ìåôáöïñÜò ôïõ íáôñßïõ êáé ôï åéäéêü
ôïõ ìåôáöïñÝá mRNA åß÷å ðáñïäéêÞ Ýêöñáóç104.

ÌåëëïíôéêÝò êáôåõèýíóåéò
ÐáñÜ ôï ãåãïíüò üôé Ý÷åé ãßíåé ðïëý óçìáíôéêÞ

Ýñåõíá üóïí áöïñÜ óôéò ôå÷íéêÝò ìåôáöïñÜò ôïõ
ãïíéäßïõ êáé óôç äéüñèùóç ôïõ ðáèïëïãéêïý äéáýëïõ
éüíôùí ÷ëùñßïõ in vitro åßìáóôå áêüìç óôçí áñ÷Þ. Óç-
ìáíôéêüò áñéèìüò áðü åñùôÞóåéò êëåéäéÜ Ý÷ïõí áíá-
êýøåé.

Ðüóï óõ÷íÜ ÷ñåéÜæåôáé ç ìåôáöïñÜ ôïõ ãïíéäßïõ;
Óçìáíôéêüò áñéèìüò ðáñáôçñÞóåùí Ýäåéîáí üôé ÷á-

ìçëÜ åðßðåäá Ýêöñáóçò ôçò CFTR åßíáé åðáñêÞ ðñï-
êåéìÝíïõ íá õðÜñîåé êëéíéêÞ âåëôßùóç. Áêüìç ôï ãåãï-
íüò üôé ïé åôåñïæõãþôåò ïé ïðïßïé Ý÷ïõí ôï 50% ôçò
CFTR ðïõ Ý÷ïõí ïé õãéåßò, óõìðåñéöÝñïíôáé óáí õãéåßò
äåß÷íåé üôé äåí áðáéôåßôáé äéüñèùóç ôïõ óõíïëéêïý
áñéèìïý ôùí åðéèçëéáêþí êõôôÜñùí. Åî Üëëïõ ìåëÝôåò
in vitro üðïõ áíáìåß÷èçêáí åðéèçëéáêÜ êýôôáñá êõóôé-
êÞò ßíùóçò ìå öõóéïëïãéêÜ Ýäåéîáí üôé ôï 6-10% ôùí
êõôôÜñùí áñêåß ãéá ôçí éêáíïðïéçôéêÞ áðÝêêñéóç ôïõ
÷ëùñßïõ åíþ ÷ñåéÜæåôáé 50% öõóéïëïãéêÜ ëåéôïõñãïý-
íôùí êõôôÜñùí ãéá ôç öõóéïëïãéêÞ åðáíáññüöçóç ôïõ
íáôñßïõ. ÅÜí ëïéðüí áðáéôåßôï ìüíïí ç öõóéïëïãéêÞ
áðåêñéóóç ÷ëùñßïõ, ôüôå ç åðéôõ÷ßá èá Þôáí åîáóöáëé-
óìÝíç.

Ðüóï óõ÷íÜ;
Ç ìüíéìç äéüñèùóç ôùí êõôôÜñùí óôü÷ùí åßíáé

áíÝöéêôç êáé Ýôóé èá ðñÝðåé íá åðáíáëáìâÜíåôáé ç
èåñáðåßá åâäïìáäéáßùò Þ ìçíéáßùò.

ÁíïóïëïãéêÞ áðÜíôçóç
Ç åðáíáëáìâáíüìåíç ÷ïñÞãçóç ôïõ éïý-ìåôáöï-

Ó÷Þìá 6. Ó÷çìáôéêÞ áðåéêüíéóç ôïõ ëéðïóþìáôïò êáé ôçò ìåôáöïñÜò

ôïõ ãïíéäßïõ

ôñåéò êõñßùò ëüãïõò: ðñþôïí ç CFTR õðÜñ÷åé óôçí
êïñõöáßá ìåìâñÜíç ôùí åðéèçëéáêþí êõôôÜñùí, äåý-
ôåñïí Ýíáò áñéèìüò äõóëåéôïõñãéþí ôïõ åðéèçëéáêïý
êõôôÜñïõ óõíäÝåôáé ìå ôç íüóï êáé ôñßôïí ôï åðéèç-
ëéáêü êýôôáñï åßíáé ðñïóâÜóéìï107. ÄåäïìÝíïõ üìùò
üôé ç CFTR åêöñÜæåôáé êáé óôïõò õðïâëåííïãüíéïõò
áäÝíåò ôùí áåñáãùãþí êáé ç ðëåéïíüôçôá ôçò âëÝí-
íçò ðáñÜãåôáé áðü ôïõò õðïâëåííïãüíéïõò áäÝíåò,
åßíáé ðïëý ðéèáíüí åíáëëáêôéêü ãïíßäéï íá ÷ñåéÜæåôáé
íá óôï÷åýóåé ôïõò õðïâëåííïãüíéïõò áäÝíåò.

Áëëåò èÝóåéò ôïõ óþìáôïò, üðùò ïé éäñùôïðïéïß
áäÝíåò êáé ôï ðÜãêñåáò èá ìðïñïýóáí åíäå÷ïìÝíùò
íá áðïôåëÝóïõí óôü÷ï ôçò ãïíéäéáêÞò èåñáðåßáò áëëÜ
ç ðñüóâáóç ôïõò åßíáé äõóêïëþôåñç êáé åî Üëëïõ ç
êýñéá åíôüðéóç áöïñÜ óôï áíáðíåõóôéêü.

Ðñüïäïò óôç ãïíéäéáêÞ èåñáðåßá
Óôï åñãáóôÞñéï ïé åîåëßîåéò Þóáí ôá÷åßåò áëëÜ

õðÞñîáí óçìáíôéêÝò äõóêïëßåò óôçí êëéíéêÞ ðñÜîç.

ÅñãáóôçñéáêÝò ìåëÝôåò
Ç äéüñèùóç ôùí åðéèçëéáêþí êõôôÜñùí ôçò êõóôé-

êÞò ßíùóçò ìðïñåß íá ãßíåé ìÝóù ôçò ìåôáöïñÜò ôïõ
ãïíéäßïõ ìå éïýò Þ ëéðïóþìáôá108. In vivo ôá áðïôåëÝ-
óìáôá ðïéêßëëïõí óçìáíôéêÜ. Ç ìåôáöïñÜ ôïõ ãïíé-
äßïõ óå ìéêñÜ æþá, üðùò ïé ðïíôéêïß ãéá ôçí ìåí ðåñß-
ðôùóç ôçò ìåôáöïñÜò ìå éïýò óõíïäåýôçêå áðü
öëåãìïíþäç áðÜíôçóç, ðñÜãìá ðïõ äåí óõíÝâç ìå ôá
ëéðïóþìáôá. Ç Ýêöñáóç ôïõ ãïíéäßïõ in vivo åßíáé ðá-
ñïäéêÞ êáé äéáñêåß ìüíïí ìßá åâäïìÜäá áíåîÜñôçôá
ôïõ ï÷Þìáôïò ìåôáöïñÜò. Ðáñ’ üëá áõôÜ ç âåëôßùóç
ôçò áðåëåõèÝñùóçò ôùí íÝùí ãïíéäéáêþí óõóôçìÜ-
ôùí öáßíåôáé üôé èá åðéëýóåé áõôÜ ôá ðñïâëÞìáôá.
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ñÝùò ðñïêáëåß ôçí áíïóïëïãéêÞ áðÜíôçóç ôïõ îåíé-
óôÞ. Áõôü ìðïñåß íá ðñïêáëÝóåé öëåãìïíÞ êáé íá âëÜ-
øåé ôç ìåôáöïñÜ ôïõ ãïíéäßïõ óå åðáíáëáìâáíüìåíç
÷ïñÞãçóç. Ðéèáíüí ç ÷ñÞóç áíôé-Ô- êõôôÜñùí ìïíï-
êëùíéêþí áíôéóùìÜôùí íá áíáóôåßëåé åêëåêôéêÜ ôçí
áíïóïëïãéêÞ áðÜíôçóç110.
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