Tab. 3. Klinické projevy cystické fibrozy

organovy systém klinické projevy
respiracni
HCD nosni polypoéza
recidivujici/chronické sinusitidy
DCD chronickd infekce dychacich cest pro CF typickymi patogeny
chronické zahlenént a kasel
bronchiektazie
obstrukéeni ventila¢ni porucha
plice atelektazy
pneumonie (i abscedujici), hemoptyza
plicni emfyzém, pneumotorax
alergicka bronchopulmondlni aspergiléza (ABPA)
plicni mykobakteridza (M. avium, M. abscessus)
asociované palickovité prsty

gastrointestinalni

karen¢nf projevy

gastroesofagealni reflux, extraesofagealni reflux

syndrom obstrukce distalniho ilea (DIOS)
fibrotizujici kolonopatie
zevni insuficience pankreatu (objemné mastné stolice,

recidivujicf pankreatitidy
CF vazany diabetes mellitus

jicen

ezofagitida
stfevo prolaps rekta
slinivka brisni

neprospivani)
jatra

CF vazana hepatopatie (elevace jaternich testl > 1.5 ndsobek
horni hranice normy, fokalni bilidrf cirhéza az cirhoza jater)

portélni hypertenze, jicnové varixy

cholelithidza

hypovitamindza v tucich rozpustnych vitaminl (A, D, E, K)
metabolickd kostni nemoc (osteopenie, osteoporoza)
porucha rlstu

hypoproteinemické otoky

potni zlazy

hyponatremicka dehydratace
chronickd metabolickd alkaléza

reprodukéni

azoospermie (ageneze ductus deferens)
dysmenorea / vazky cervikalnf hlen

véku nedosahuje ptavodni porodni hmotnost).
U kojenctl a batolat se CF mUze projevit
prolapsem rekta, metabolickou alkalézou
a hyponatremii s hypochloremii, vyjadieny
jiz jsou i respiracni (Tab. 2) a gastrointesti-
nélni pfiznaky (Tab. 3). U dospélych CF
nemocnych kromé respira¢nich (Tab. 2)
a gastrointestinalnich projevu (Tab. 3) jsou
jiz rozvinuté bronchiektazie, a to predo-
minantné v hornich plicnich lalocich. Na
moznost onemocnéni CF u dospélych je
nutné myslet i v pfipadé jinak nevysvét-
litelné recidivujici hemoptyzy nebo reci-
divujici pankreatitidy a samoziejmé u zjis-
téné azoospermie. Infekci dychacich cest
vyvolavaji pro CF typické patogeny jako
je Staphylococcus aureus, Pseudomonas ae-
ruginosa, Burkholderia cepacia a netuber-
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kulézni mykobakteria (6). Zavazné infekce
zpUsobuji i Stenotrophomonas maltophilia,
Achromobacter xylosoxidans nebo mykotické
organismy.

Diagnostika

Od fijna roku 2009 je diagnostika CF ru-
tinni souc¢asti novorozeneckého screeningu
(7). Stanovuje se hladina imunureaktivniho
trypsinu (IRT) ze suché kapky krve. Z téze
kapky krve se provadi i molekuldrné gene-
tické vysetieni, které detekuje 90 % mutaci
CFTR genu vyskytujicich se v CR. Rodice di-
téte a jeho odettujici prakticky lékaf pro déti
a dorost jsou kontaktovani pouze v pripadé
pozitivniho vysledku screeningu. Tehdy mu-
si byt diagnéza CF potvrzena pfesetfenim
v centru (Pediatricka klinika FN Motol a Klinika
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détskych infekénich chorob FN Brno). V ram-
ci jasného stanoveni diagnézy CF je nutné
doplnit potni test ditéte, klinické vysetieni
ditéte, ovérujici molekuldrné genetické vy-
Setteni ditéte (jako pozitivni se v ramci no-
vorozeneckého screeningu hodnoti i nalez
pouze 1 mutace CFTR genu), a také genetické
poradenstvi rodica.

Potni test je v soucasnosti stale zlatym
standardem diagnostiky CF. Jde o funk¢ni test,
kterym prokazujeme dysfunkci CFTR kanalu.
Stanovujeme koncentraci chloridG v potu po
stimulaci poceni pilokarpinovou iontoforé-
zou. Standardizovanou metodou je sbér potu
do kapilary systému Macroduct. Nasleduje
kvantitativni analyza koncentrace chloridd
z takto ziskaného potu. Jasné prikazné (tedy
patologické) jsou hodnoty > 60 mmol/l, hra-
ni¢ni jsou hodnoty 30-60 mmol/l, normalni
hodnoty jsou < 30 mmol/I. Potni test je tfeba
provést alespon dvakrat, z toho alespon jed-
nou v akreditované laboratofi CF centra.

Molekularné genetické vysetieni spo-
¢iva ve vysetreni mutaci CFTR genu. DNA je
izolovédna z leukocytl Zilni krve nebo bunék
plodové vody. Bézné jsou ke stanoveni CFTR
mutaci pouzivany dostupné komeréni dia-
gnostické soupravy (nejcastéji Elucigene CF-
-EU2) pro 50 nejcastéji se v populaci vyskytu-
jicich mutaci (8). V pfipadé, kdy pfi vyrazném
klinickém podezieni a soucasné pozitivnim
(¢i hrani¢nim) potnim testu nedetekujeme
zddnou nebo pouze 1 CFTR mutaci, je indi-
kovano provedeni sekvenace kédujici oblasti
CFTR genu k detekci vzacnych mutaci. Obecné
Ize konstatovat, Ze pfi prikazu 2 kauzélnich
CFTR mutaci je prokdzana diagnéza CF. Znat
genotyp nasich CF pacientl bylo vzdy du-
lezité. V dfivéjsich dobdach proto, abychom
mohli [épe smérovat diagnostické a lécebné
postupy. Znalost genotypu ndm alespon ¢as-
tecné umoznila predvidat mozny dalsi prabéh
choroby. Od roku 2012, kdy Evropskd lékova
agentura (EMA) schvélila prvni CFTR modu-
lator (CFTRm), je znalost genotypu naprosto
zasadni k indikaci podani této inovativni [é¢by.

U pacientl narozenych pred fijnem 2009,
ktefi neprosli novorozeneckym screeningem,
byla cysticka fibréza diagnostikovana diky
pritomnosti klinickych ptiznakd typickych pro
toto onemocnéni a vyskytu cystické fibrézy
v rodinné anamnéze.
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