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veseliba

Ar ceribu, ka arsts slimibu atpazis

Fabri un Goseé ir izplatitakas lizosomalas uzkrasanas slimibas, tacu Latvija $os pacientus nevar atklat

Anna Bérzina

DZORDZS savu bérnibu at-
ceras bez Ipasa prieka. Tolaik
nebija zinams, ka vinam ir
viena no retajam slimibam,
un, pieméram, sportojot pui-
sim |oti sapéja locekli. Skolo-
taji domaja, ka zéns izliekas,
tapéc neizradija nekadu lidz-
jutibu, citi DZordZu apsméja
par varguli. Nezina, kas izrai-
sa $os simptomus, visu pa-
darija vel sarezgitaku. Tikai
gadu gaita kluva skaidrs, ka
daudziem DZordza radinie-
kiem ir Fabri slimibas simp-
tomi, tostarp sirds un nieru
darbibas traucéjumi, hronis-
kas zarnu trakta problémas
un sapes. Izmeklejot arl
Dzordzu, tika apstiprinata
tada pati diagnoze. Sis ir
viens no interneta atrodama-
jlem pacientu stastiem, jo
Latvija Fabri slimibas pa-
cienti nav diagnosticéti, tacu
tas nenozimé, ka tadu vispar
nav. Sie cilvéki dzivo sabied-
11ba, nezinadami savu diag-
nozi un arstédami atseviskas
slimibas izpausmes. Identis-
ka situacija ir ar1 ar GoSe sli-
mibas pacientiem. Latvija ir
diagnosticéts viens $ads pa-
cients, tacu, iespejams, vinu
ir vairak.

Latvija nesanak

Ka jau iepriek§ minéts, abas
§is retas genétiskas saslimsa-
nas ir lizosomalas uzkrasanas
slimibas. Rigas Stradina uni-
versitates profesors, Rigas
Austrumu kliniskas universi-
tates slimnicas galvenais spe-
cialists internaja medicina
Aivars Lejnieks Dienai skaid-
1o, ka gan Fabri, gan GoSe sli-
mibas gadijuma cilveka orga-
nisma trikst kada konkréta
enzima jeb fermenta un re-
zultata organisma uzkrajas
atkritumvielas, kas butiski
traucé normalu $tnu un or-
ganu darbibu. Lai saprastu
bitibu, procesus organisma
profesors salidzina ar atkritu-
mu krizi Neapolé 2011. gada.
Taja laika pilséta atteicas stra-
dat atkritumu izvedeéji, un bi-
tiba divu nedélu laika Neapo-
le parstaja funkcionét, jo pil-
sétvide bija pilna ar atkritu-
miem, un tas pats notiek or-
ganisma — ja atkritumi netiek
aizvakti, organs parstaj funk-
cionét, savukart tas jau ietek-
me visu organismu kopuma.

Ja skatamies plasak, lizo-
somalas uzkrasanas slimibu
ir loti daudz, un bitiba tas
atskiras ar kada konkréta fer-
menta trikumu. Rezultata
var tikt bojatas aknas, kunga
un zarnu trakts, liesa, kaulu
smadzenes, nieres, nervu sis-
téma, sirds, plausas, ada un
citi organi. Lidz ar to ar1 di-
agnostika ir Joti sarezgita.
Turklat visi simptomi reize
neparadas. Bojata var bt ti-
kai kada konkréta organu sis-
téma, un specialisti to nemaz
nesaista ar patieso veselibas
problému céloni.

No visam lizosomalajam
saslim$§anam Gos$é slimiba
sastopama visbiezak — 14%
gadijumu -, Fabri konstaté
apmeéram 7% gadijumu. Ru-
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A LAIGAN Latvija teorétiski ir iespéjams diagnosticét, pieméram, Fabri slimibu, lidz $im neviens Fabri slimibas pacients nav atklats. Tomér Mediciniskas

genétikas un prenatalas diagnostikas klinika apgalvo, ka Latvija ir pietiekami zinosi specialisti un genétiki, lai diagnozi noteiktu. Problema slépjas taja, ka sie
pacienti lidz specialistiem nenonak.

Fabri slimiba

Simptomi

® Periodiskas sapju [ekmes.
® Temperatiras svarstibu
nepanesiba.

® Kunga un zarnu trakta
problémas.

® Nelieli sarkani izsitumi uz
adas.

® Acs radzenes un |Ecas
apdulkosanas.

® Progresgjosa hroniska
nieru mazspéja.

® Sirds kreisa kambara
hipertrofija un aritmija.

® Slodzes nepanesamiba.
@ Insults.

® Psihosocialas problémas.
Avots: Genzyme Europe BV
informativais materials

najot par diagnostiku, jaatzi-
me, ka slimibu var atklat tikai
ar genetiskam metodem, ja
vel nav paradijusies kliniskie
simptomi. Ja simptomi jau
paradijusies, arstiem, pie ku-
riem pacients versas, tie jaat-
pazist un janosita pacients
pie attiecigajiem specialis-
tiem. Tacu statistika rada, ka
Latvija $aja zina ir proble-
mas. Lai gan Fabri ir otra sa-
stopamaka lizosomala sa-
slim8ana, Latvija, ka jau mi-
néts, neviens $ads pacients
nav atklats. Turpretim misu
kaiminos Lietuva un Igaunija
$adi pacienti ir pat vairaki. A.
Lejniekam saistiba ar So sta-
tistiku rodas jautdjums: «Ka-
péc Latvija situacija ir citada
- vai mums ir citadi slimnie-
ki, vai vienkar$i més neesam
spéjigi Fabri diagnosticét?»

Goseé slimiba

Simptomi

® Anémija/trombocitopénija.
® Ostalgija/kaulu sapes.

@ Palielinatas aknas un liesa.
® Aizkavéta augsana.

® Avaskulara nekroze.

® Patologiski lzumi.

@ Osteopénija.

® Kaulu smadzenu infiltracija.
® Aizkavéta pubertate.

® Retak: plausu hipertensija.
Avots: Genzyme Europe BV
informativais materials

Mediciniskas genétikas un
prenatalas diagnostikas kli-
nikas virsarste Dr. med. Dai-
ga Bauze gan uzskata, ka Lat-
vija ir loti kompetenti specia-
listi genetiki, kuri retas slimi-
bas varétu konstatét, ja vien
pacienti lidz viniem nonak-
tu. D. Bauze Dienai piebilst,
ka kaut mazako aizdomu ga-
dijjuma gimenes arstam vai
pediatram vajadzetu pacien-
tu nosttit pie genétika.

Nav klasisku simptomu

Preciza Fabri slimibas izpla-
tiba patlaban nav zinama.
Dazados avotos ir atSkiriga
informacija, bet, ka skaidro
A. Lejnieks, ta varié no viena
gadijuma uz 3100 virieSiem
Italija lidz vienam gadiju-
mam uz 476 000 virieSiem
Niderlandé. Si slimiba paras-
ti skar virieSus, savukart sie-
vietém simptomi var nemaz
pat neparadities vai biit vieg-
la forma. Slimiba var tikt di-
agnosticéta gan agra bérni-
ba, gan pieaugusa vecuma.

Rundjot par Fabri slimibu,
tai nav klasisku simptomu,
péc kuriem specialisti varétu
vadities. Jau pirmie vésturé
aprakstitie gadijumi krasi at-
Skiras. Ka skaidro specialists,
Fabri slimibas gadijuma tiek
skarti Joti daudzi organi un
organu sistémas — ada, peri-
féra nervu sistéma, sirds,
smadzenes, redze, dzirde,
nieres, zarnas — un katra no
$Im organu sistémam var biit
simptomu izpausmes. Pie-
meéram, ja ir cietis kunga un
zarnu trakts, ir iespé&ama
caureja, sapes vai aizcieteju-
mi, ja nieres — nieru darbibas
traucéjumi. Ja sirds — apgra-
tinata elpoSana, sapes kritis,
gibSana, sirdsklauves. Ja cen-
trala nervu sistéma - ir trau-
céta smadzenu apasino$ana
un palielinas insulta risks.
Simptomi var biit arl dzirdes
zudums, troks$ni ausis, reibo-
nis, ka ar1 adas izsitumi un
sviedru neizdali§anas. Tur-
klat diezgan biezi tiek skartas
visas organu sistémas. Attie-
cigi nervu sistéma tiek skarta
83% gadijumu, ada - 70%,
kunga un zarnu trakts — 56%,
redze — 62%, dzirde - 56%,
sirds un asinsvadi - 61%,
plausas — 57% gadijumu.

Arl Paula Stradina Kliniskas
universitates slimnicas kar-
diologs, Reto slimibu izpétes
fonda valdes loceklis Ainars
Rudzitis, runajot par Fabri sli-
mibu kardiologija, Dienai at-
zist, ka, iespéjams, kardiologu
pacientu vida ir Fabri slimi-
bas pacienti, bet nav izdevies
tos identificet. Fabri slimibai
kardiologija raksturigs prog-

reséjoss sirds kreisa kambara
sieninas sabiezéjums, un ne-
arstétos gadijumos var attisti-
ties galéja sirds mazspéja un
priekslaiciga nave. Tas gan
nenozimeé, ka pacientu ar $a-
dam problémam nav - ir, bet
arsti nezina, ka ta ir specifiski
Fabri slimiba.

Gosé nav iznémums

Fabri slimiba Latvija nav di-
agnosticéta vel lidz §im, sa-
vukart Go$é pacients misu
valsti ir viens. Par to plasaka
sabiedriba uzzinaja, jo valsts
toreiz varéja pieskirt vien 10
000 latu (aptuveni 14 200 ei-
ro) no katru gadu nepiecie-
Samajiem 80 000 latu, kas bi-
ja vajadzigi pilna arstéSanas
kursa nodroSinasanai zé-
nam.

Lidzigi ka Fabri slimibai,
ar1 Go§e slimibai nav zinama
preciza izplatiba. Viena avota
tiek minéts viens gadijums
uz 850 000 cilveku, cita Sis
skaitlis ir viens uz 40 000 cil-
veku. Gose slimibas izplatiba
ir krietni biezaka aSkenazi
ebreju populacija - viens ga-
dijums uz 450 cilvekiem.

Arl rundjot par simpto-
miem, Go$é slimiba katram
izpauZas citadi un simptomi
ievérojami atSkiras. Daziem
cilvekiem beérniba ir smagi
simptomi, bet citiem to nav
vai ari tie ir viegli, un diagno-
ze tiek noteikta velak. Visbie-
zak sastopamas 1. tipa Gose
slimibas kliniskas pazimes
aptver nogurumu, kaulu sa-
pes, viegli veidojoSos zilu-
mus, palielinatas aknas un
liesu. Ka norada A. Lejnieks,
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pieméram, aknu palielinasa-
nas varétu biit 65% gadijumu,
problémas ar kauliem - 83%,
liesas palielinasanas — 86%,
anémija — 37% gadijumu.

Cilvektiesibu jautajums
Shéma - gimenes arsts, spe-
cialistu izmekléjumi un Me-
diciniskas genétikas un pre-
natalas diagnostikas klinika —
jaievero, lai slimibu varétu
diagnosticét un sakt Fabri un
Gosé slimibas arstésanu. Ja-
nem vera, ka Go$é slimiba
paslaik nav izarstéjama, tacu
ir pieejamas dazadas terapi-
jas, kas var palidzet arstét
daudzus galvenos simpto-
mus. Arstésana lauj Gosé sli-
mibas pacientiem pilnvertigi
dzivot un veikt daudzas ie-
rastas ikdienas darbibas.
Diemzel paslaik ari Fabri sli-
miba nav arstéjama, tomer ir
zinams enzims, kas saistits
Fabri slimibu, tapéc ir izstra-
data enzima aizstajterapija.
Pérn medikamentoza ar-
stéSana tika apmaksata vie-
nam Goseé slimibas pacien-
tam — bérnam. Nauda $aja
gadijuma nak no atseviski iz-
veidotas valsts  budZeta
apakSprogrammas Refo sli-
mibu medikamentoza arste-
Sana berniem, kas nodrosina
medikamentozas arstésanas
izmaksu segSanu Bérnu kli-
niskaja universitates slimni-
ca bérniem. Cits jautajums,
kas notiks, ja §1s slimibas Lat-
vija kadam tiks diagnostice-
tas pieauguda vecuma. A. Ru-
dzitis pielauj, ka tada gadiju-
ma varétu aktualizéties arl
cilvéktiesibu jautajumi. @



