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NUCTUHYPUJA

Cystinuria - MKB E72.01

Cystinuria MKb E72.01

Avvruan o wrate

e PEAR

[luctynypuja e peTko reHeTCKO 3a00JTyBambe CO aBTO30MHOPELIECHBEH OOJIMK Ha HACIIETyBabe.
Myrauu Ha SLC3A1 u SLC7A9 renun npeau3BUKyBaaT IMCTUHYpPH]ja U Taa ce M0jaByBa
JOKOJIKY JIBajIIaTa POJAUTEIHN UMaat cnenuduyer aeeKkT BO HUBHUOT T€H IITO ja TMPEAU3BHKYBa
6onecta. Moxe J1a ce jaBU caMO aKo HacJIeu 10 eJeH JeQEeKTeH I'eH O] IBaTa pOJUTEIH.

[IpeBanennujaTa Ha IUCTUHYPHja UMa BUCOKH €THOTeOrpad)CKU BapHjalliy, KO C€ IBUKAT O]
1:2.500 Bo nubuckara-eBpejcka nomynamnuja ao 1:100.000 o IBencka. Cpennara rmobanHa
BpeaHOCT ce nporeHysa Ha 1:7.000 nuia.

BooOnyaeHo ce mojaByBa BO BTOpara WK TpeTa JeIeHrja Ha KUBOTOT. Kaj okomy 25%
MaIUeHTH (CO CUMIITOMH Ha 0oJiecTa), MPBO M0jaByBAKETO HA KAJKYIYCHT ce MaHU(ECTHpa BO
MIPBUTE JIECET FOJIMHU OJ1 )KUBOTOT, a Kaj okoiy 30-40% o1 HUB MPBUTE CUMIITOMH C€ [T0jaByBaat
BO MEPHOOT Ha aJ10JIECIICHIIH]a.

Oxomy 20% 1o 40% nanueHTy co MMCTUHYpPHja UMaaT pa3IuyHu (OpPMHU Ha JOJATHU
HapylIIyBama:

- xunepkanuuypuja (19%)



¥ s oy b
HHUBOT JETA LIFE

PR, BHITH FIDA CHALy gNGES

b BAAE mrpaiky Life is a puzzle,
wrbke ollect it

¥usoTt co Npegussnum / Jeta me Sfida / Life With Challenges
- xunouutparypuja (44%)
- xuneppukosypuja (22%)
Kaj Hekoj mTo nMa nUCTUHYPHUja, AMUHOKHCEIMHA IIUCTHUH Ce aKyMyJIMpa BO ypuHa U popMupa
KaMema HaMeCTO J1a Ce BpaTh BO KPBOTOKOT. OBHE KaMemha MOXKAT J1a OUJIaT 3arjiaBeHu BO
OyOpe3uTe, MOYHUOT MEyp U yperepoT. Moxke 1a Ouie MHOTY OOJIHO JT0/IeKa KaMemharta
MUHYBaaT HU3 KaHAINTE 32 MOKpewe. [loHeKorain € HeOmX0JHO XUPYPIIKH Jia CE OTCTPaHAT
TOJIEMHUTE KaMeHa.
CHUMITTOMH HA TUCTUHYPHja:
- KpPB BO ypUHaTa
- TelIKa OOJIKa Ha CTpaHa WM Ha3aJl, PeYHCH CEKOTalll O] €JJHa CTpaHa
- TaJIeHkh¢ U TIOBpPaKambe
- 0oJIKa BO OJIM3MHA HA TMPETIOHUTE, KAPJIUIIATa K CTOMaKOT
[{ucTuHypHjaTa € aCHMITOMATCKA, IIITO 3HAYH JIeKa HeMa CHMIITOMH Kora Hema Kamema. Cerak,
CUMIITOMHUTE CE MOBTOPYBAAT CEKoraill Kora kamemara ce opmupaar Bo 0yOpe3uTe.
Huctunypujata 0OMYHO C€ IUJarHOCTUIIMPA KOTa HEKO] K€ I0KUBEE MU30/I Ha IUCTUHCKHU
KaMmema. J[ujarnosaTa moToa ce U3BeAyBa CO TECTUPAE HA KaMEHa 3a Jla Ce BUJIU JaJU Ce
HaIpaBeHH O] MIUCTUH. [ CHETCKOTO TeCTUPAE PETKO CE U3BEIyBA.

JIOTIOTHUTETHN TUjarHOCTHYKH TECTOBU MOJKE JIa TO BKJIYYaT CJIECTHOBO:

- ExHoctaBeH u Op3 TECT 3a KBAIMTATUBHO JIOKAXXYBamhe HA IUCTUH BO ypUHA (HUTPOIIPYCHICH
tect, uii Brand-oBa peakuuja)

- 24-9acoBHa KOJICKIMja Ha YPUHA U OJJpelyBarbe Ha KOHIIEHTpAIljaTa Ha [IUCTUH
- OcHOBHa imaging cTyauja e yarpacoHorpaduja Ha Oyope3uTe u ypuHapHUOT TPAKT

Bo moeauHu ciydeaBu ce KOPUCTAT U CIEIHUTE METOIM (HO 3apaau BUCOKaTa pajujainja ce
n30erHyBaar Kaj Jenara):

- UuTpaBeHo3eH nuenorpam (ce paboTu 3a peHAreHCKO HCITUTYBamwbe Ha OyOpe3nTe, MOYHUOT
Meyp U YpPEeTepoT 3a Ja ce modapa mpucycTBo Ha kamema. OBOj METO]I ja KOpUCTH O0jaTa BO
KPBOTOKOT 3a J1a UM ITOMOTHE /1a TH BUAAT KaMemara.)
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- CkeHHMpame Ha aboMuHaAIHA KomIjyrepusupana Tomorpaduja (KT). OBa e MeToq Ha CHUMamkE
KOj KOpUCTH X-3palldl 3a Jia CO3/1aJie CIMKH O/ CTPYKTYPH BO CTOMAKOT 3a Jia 0apaaT KaMema BO
OyOpesure.
- Anaim3a Ha ypuHa (TIperjie/ Ha ypuHarta Bo jJabopaTopuja Koj BKIydyBa Cie/Iekhe Ha 0ojaTa U

(U3NYKUOT U3TJIe]] Ha ypUHATa, CIeICHhE Ha yPUHATA IO MUKPOCKON U CIIPOBETyBambE Ha
XEMHUCKH TECTOBM 32 OTKPUBAE HA OJPEACHU CYIICTAHLIUH, KAKO IITO € [IUCTUH).

KoMmummkanum Ha uucTuHypujara?

AKo He ce TpeTupa NpaBUITHO, IUCTHHYPHjaTa MOXKe J1a Ouie UCKITyIUTEIIHO OOJTHA M MOKE J1a
JI0BEZIe /10 CEpUO3HM KOMIUTMKauKi. OBUE KOMIUIMKALMY BKIy4yBaar:

- OLITETYBame Ha OyOpe3uTe I MOYHHOT MEYp O] KaMermhara

- “H(GEKIUN Ha YPUHAPHUOT TPAKT

- OyOpexHr HHPEKIUN

- ypeTpaJiHa OICTPYKIIHja,

- 6JI0Ka/1a Ha ypeTepoT

- XpOHMYEH 0TKa3 Ha OyOpexkHaTa QpyHKIHMja co moTpeda of Jujain3a U TpaHCIUIaHTallHja.
JlexoBu

Kon3zepBaTuBHUTE MEPKH, KAKO IITO CE 3TOJEMYBAHETO HA BHEC HA TEYHOCTH U AJIKAJIM3aIlH]ja
Ha ypUHaTa, BO IPUHLIUI, HE CE JOBOJIHY 3a KOHTPOJIAa Ha IIUCTUHCKUTE KaMerwa. HamanyBameto
Ha BHECOT Ha COJI Ha IMOMAJIKy 01 2 TpamMa THEBHO TOKaXka JIeKa € KOPUCHO BO CIIPEYyBaHETO Ha

(dopmHpame Ha KaMeH, CIIOpe]] elHa CTyI1ja BO EBpOIICKMOT BECHUK 3a YpOJIOTHja.

- KaJ'II/IYM UTpAaT € OCHOBCH JICK 3a aJ'IKaJ'BI/IaI_II/Ija Ha ypuHara. Hako coma 6I/IKap6OHa HCTO BOAHU
0 anKaﬂmaqua Ha ypuHaTa, ucraTta IOBCKE HE CC MpCriopavdyBa 3apaan Toa ITO COAPKU

HaTpUYM.

- JI-nennnmnamMuH (ro HamMaayBa Ha KOJMUYECTBOTO HA YUCTHHA BO YPHHATA. pACTBOPIMBOCTA HA
LIUCTUHOT 3aBUcH oA pH BpenHocTa Ha ypuHaTa. [[-eHnIMIaMuH € peJaTHBHO TOKCHYEH JIEK
KOJ TH OIITETYBa LIPHUOT Apob, OyOpe3uTe u kockepara cpueBuHa). [loyernara go3a e 250
mg/AHEBHO, MoJIeNIeHa BO 3 70 4 eIMHEYHH /1034, KOM MOXKE J1a ce 3rojiemMar Jio 2 rpama/IHeBHO
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(co Mepeme Ha ITMCTHHOT BO ypuHa). Tpeda na ce 3emMat u nmupu0KcrH (ButaMuH b6), Ha 25 no
50 mg/aHeBHO.

- MepkanTonponuoHWITIUIIMHOT MOA00pO ce MoAHeCYBa o/ neHumiaamMuH. Jlo3ara Bapupa
3aBUCHO O] BPETHOCTUTE Ha IIUCTUHOT BO 24 yacoBHa ypuHa. [louernara go3a e 200 o 300
mg/THEBHO, €JICH Yac Mpej] Wiu 2 Jaca 1o jaiemeTo. Hecakanu ejcTBa He ce PETKHU:
TeMIiepaTypa, MaYHWHA, TOBPaKamke, JTIYIyCHEH CHHIPOM, HaAMaJIeHO YyBCTBO U Pa3HU
XEMAaToJIOUIKHU (KPBHH) HapyIIyBamba.

Xupypruja

AKO KaMemaTa ce MHOTY ToJieMd U 00JIHH, Win OJIoKupaar efieH o 0yopesute o OyOpesuTe,
MOKeOu ke Tpeba aa OumaT XUpypIIKH OTCTPAHETH. 3a kKaJl OUJIejKU UCTHHCKATa KPUCTAIHA
peleTKa € MHOT'Y CHITHA, EKCPaKOPIIOpaIHa MIOK-OpaHOBa Teparuja T.H pa30uBamke Ha KaMYHba
e HeeprkacHO U 3aToa Tpeba Ja ce MPeBeHUpa HACTaHYBAakhE HA IMCTUHCKY KaMYHba.

Ce npernioctaByBa neka Bo Penyonmka Makenonnja uma Haja 100 marpeHTy 3a005eHl 011
uctunypuja. OcobeHo rosnema npepajeHna e kaj Pomckara nonynanuja. 3atoa Kaj HallMeHTH
0]l pOMCKa HAIIMOHATHOCT Kaj KOM K€ ce OTKpue Kamue Tpeda J1a ce TecTupa 00aBe3HO ypuHa COo
nutponpycuana (bpanmosa peakiuja), 0co0€HO Kaj MAIMEHTH KOU Ce ynaTyBaaTr Ha pa3OuBame
Ha KaMUYUHhaTa.
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