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Cysticka fibroza

« onemocnéni charakterizované abnormaln¢ viskoznim
sekretem vSech exokrinnich Zlaz ( hlen 10 x hustsi)

« incidence 1: 2500 - 3000 narozenych déti V CR je incidence
1: 1273 novorozenci

« V CR se narodi kazdy rok asi 34-40 déti , diagnostikovano
je vSak pouze asi 2/3 nemocnych

v soucasnosti je Zijicich necelych 500 pacientli u nas
 délka preziti v soucasnosti 33-35 let



Etiologie a patogeneze

®* mutace genu uloZzen¢ho na dlouhém raménku 7. chromozomu , nazyva se
CFTR ( transmembranovy regulator vodivosti))

« gen identifikovan v roce 1989

e popsano pres 1350 mutaci CFTR genu

« v CR nejéastéjsi mutace deltaF580 ,u 71.6 % viech CF pacientl

» gen koduyje protein CFTR , ktery reguluje transport chloridovych , ale 1
sodikovych iontu pres membranu epitelovych bunék

Pt1 jeho patologii dochazi k patologickému transportu téchto iontu :

« sodik je vice transportovan do submukozy a tim dochazi k hypohydrataci
povrchoveého sekretu, zvySuje se tak viskozita hlenu

v hlenu stoupa koncentrace chloridovych iontu , hlen je hypotonicky — v plicich
nedochazi k aktivaci antimikrobialnich peptidil . Tento proces vede k postiZzeni
plicnich obrannych mechanizmi a rozvoji perzistujici infekce



Klinicky obraz

klinické ptiznaky CF jsou velmi
pestre a lisi se v jednotlivych
vékovych obdobich

* projevy nemoci a jejich
zavaznost je rizna u jednotlivych
nemocnych

e postiZzen respiracni , travici,
urogenitalni trakt a potni zlazy

« vazky sekret uspava vyvody

 postiZzeni jedinci s CF maji zcela
normalni inteligenci
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Novorozenecké obdobi

* typickym priznakem je mekoniovy ileus nebo sy mekoniové zatky

protrahovana novorozenecka zloutenka , cholestdza , neprospivani

hypoproteinemie a hypoalbuminemie pi1 malnutrici — edémy

hepatomegalie, anemie , dermatitida

 respiracni priznaky se vétSinou nevyskytuji

Mekoniovy ileus — jedna z nejcast&jsich p¥icin kongenitalni obstrukce stieva ,
J ] ] p g
perforace i intrauterinné. Inspisované mekonium obturuje distalni ileum

Vznika u 10-20 % déti s CF.

Klinika — polyhydramnion. Do 48 h po narozeni NPB — zvraceni Zlu¢i zbarvenych ,
fekaloidn€ pachnoucich zvratkii. Vyrazna distenze bticha, neodchazi mekonium.
Pokud dojde k perforaci — pneumoperitoneum.



Mekoniovy ileus

RTG obraz - mnohocetné
distendované klicky
vlasenkovité¢ s malym
mnoZstvim hladinek
vzhledem k viskozité.V
oblasti ilea v pravém
dolnim kvadrantu obraz
mydlovych bublin ,
pénovitych hmot

Irrigografie - mikrokolon

U kazdého novorozence se stirevni obstrukci
nutno vysetfit potni test !!!




Kojenecké a batoleci obdobi
« predevSim respiraéni ptiznaky — tachypnoe , hvizdani, hyperinflace,
kaSel. Pfiznaky Casto nastupuji po virovém infektu - diagnostikovany
jako bronchitidy, bronchiolitidy.

« porucha exokrinni funkce pankreatu — porucha traveni tukt , bilkovin
a sacharidii — projevuje se jako malabsorb¢ni syndrom

Mastne¢ ( steatorea) , objemne zapachajici stolice

 steatoza jater
« prolaps rekta

Nalez emfyzemu ¢i atelektazy na
RTG u kojence €i batolete — vzdy
podezreni na CF !!!




Starsi déti , adolescenti a dospéli

1. Respiracni systém

W w7/

* recidivujici pneumonie a infekty DCD s tendenci ke zhorSovani

 kolonizace DC bakteralnimi patogeny - Stafyloccus aureus, Hemophilus
influanzae, Pseudomonas aeruginoza , Burkkholderia cepatoca ( zvySuje
momorbiditu a mortalitu) ,netuberkulozni mykobakterie

 chronicky zanét s exacerbacemi a tvorbou diseminovanych bronchiektazii

* zanét prechazi na okolni plicni tkan — nasledna fibrotizace plicniho
parenchymu parenchymu a tvorba emfysematickych bul

 destrukce plicniho parenchymu s hypoxickou plicni vasokontrikei vede k
plicni hypertenzi a rozvoji cor pulmonale ( preziti kratsi nez 8 mésict)

» komplikace — atelektazy , pneumotorax , hemoptyza

 chronickeé sinusitidy , nosni polypoza - obturuje nosni priiduchy



Clapec dg CF ve 2 letech — 1é¢en po neprospivani , MAS

Opakovane¢ infekty DC

RTG 2 roky




W

6 let — nehomogenni zastinéni vpravo
horniho a stfedniho plicniho pole s
drobnymi kulovitymi projasnénimi.
Dolni plicni pole zvySené transparentni ,
branice stiechovité postavena.

Vlevo splyvava zastinéni basalné
parakardialné.

Indikovano CT



HRCT plic

vpravo vakovité az cystické brnchiektazie , sténa broncht zesilena ,
nepravidelnd.Vyrazng;si zesileni peribronchidlniho intersticia.
Vpravo v S6 a vlevo v S5 cylindricke bronchiektazie.




Chlapec 15 let

RTG — oboustranné plicni
kresba zmnozena , hruba ,
retikulogranularniho charakteru.
Vlebo basalné pti srdecnim
hrotu nehomogenni zastinéni.

HRCT

bronchiekzazie cylindricke,
se zesilenou nepravidelnou
sténou bronchi. Zesileni
peribronchialniho intersticia




HRCT — nckteré bronchiektazie vyplnény obsahem —
mukozni zatky

divka 12 let chlapec 18 let



Muz 22 let

 recidivujici PNO , stfida strany,
Spatna reakce na drenaz

* bronchiektazie s peribroncidlnim
zesilenim intersticia, v hrotech buly




Sinusitis maxilaris billat.




Subjektivni potize

pomalu progredujici pondmahova dusnost ( v terminalni fazi klidova)
produktivni kaSel s expektoraci hlenohnisavého sputa s maximem rano
nékdy kasel trvaly drazdivy, suchy omezujici pacienta ( nespavost)
soudkovity hrudnik

palickovité prsty — digiti Hippocrati — zdufeni koneckt prstli na

rukou a nohou. Nehtové ploténky ve tvarz ,, hodinového sklicka*
 relativné Casta komplikace nad 10 let hemoptyza ( ze sliznicnich
cévnich plexli v bronchiektaziich)

v terminalnich stadiich dyspnoe, tachypnoe, auxiliarni dychani,
cyanoza a symptomy cor pulmonale s pravostrannym selhanim srdce

Kasel a infekce DC nejsou pro zdravé jedince infek¢ni



2. Gastrointestinalni systém

Pankreas — znamky zevni insuficience pankreatu ma 85 —95 % pacientu.
* steatorea , meteorismus , bolesti bficha a malnutrice s hubnutim
* hybalbuminemie , anemie, pfiznaky hypovitaminozy vitaminii rozpustnych v
tucich ( A,D,E,K)
 recidivujicici pankretitidy
« diabetes mellitus — prevalence 13 %, s prodluzujicim vékem stoupa az 25%

N7

DalSsi ¢asti GIT - gastroesofagealni reflux, gastritida a duodenalni

pepticke viedy, distalni interstindlni obstruk¢éni syndrom , prolaps rekta u
déti do 5 let

Zlucové cesty a jatra — zvySena viskozita zludi vede k obturaci
zlucovodii,cholelithiasa, cholestaticky ikterus, cholangoitida. Rozviji se
biliarni cirhoza — prevalence 2-37 %.



UZ pankreatu — difusné pankreas zvysené
echogenni




3. DalSi postiZeni

velké ztaty soli pfi velkém poceni. Pot je abnornalné slany — ,, slané déti*

Mize dojit k ndhlé smrti z hyponatremie a hypochloremie.

98% s CF dospélych muzu je sterilnich , u Zen snizena plodnost
osteopenie , osteoporoza — 35-40 %

vzacné restriktivni kardiomyopatie

autoimunitni choroby — erytema nodosum , vaskulitidy
Crohnova choroba u CF 17 x Cast&;si

bolesti kloubti

malnutrice — déti hubené , porucha rtistu , celkoveé neprospivani



Diagnostika

klinické podezreni — chronické sinobronchialni onemocnéni, GIT
postizeni , malnutrice , obstruktivni azospermie, syndrom ztraty soli
 laboratorni vySetfeni — potni test
molekularné genetické vySetieni
testy pankreaticke insuficience
¢ pomocna vySetieni — kultivace sputa, funkéni vySetteni plic ,
antropometrické vysetreni, UZ , RTG , CT

Podezieni na CF pi1 UZ vySetieni v 17.-20. tydnu gravidity — nalez zvysSené
echogenity plodu jako znamky mekonioveho ileu .

Nejjednodussi metoda je ,,kiss yor baby test*- otazka pediatra matce , jak
chutna pot ditéte.

Atypicka forma CF - koncentrace chloridii v potu jen hrani¢ni.Klinicky
byva jen respiracni , nebo jen GIT postizeni , jen nosni polypoza .........Nelze
vyloucit , Ze s postupijicim vékem prejde do typickeé formy CF



Terapie

CF je nevylecitelna , ale 1eCitelna.Cilem 1€€by zmenSeni obtiZi, které s
sebou toto celoZivotni onemocnéni piinasi.

Soucasn¢ 1éCeni CF zaloZeno na 3 pilitich

* lécba infekce

» péce o pruchodnost dychacich cest - fyzioterapie, inhalace
* dobry stav vyzivy

V terminalnim stadiu transplantace plic

* psychologicka lecba
» edukace pacintii a rodi¢t — Vv
CR Klub nemocnych CF



Z.aver

Cysticka fibroza je stale nevylécitelna , ale 1€€itelnd choroba.

Dé¢lka preziti, ktera byla v 50. letech 20. stoleti kratsi nez 1 rok, se diky
pokrokiim v mediciné mnohonasobné prodlouzila. V sou€asné dobé je délka
doziti pacientl 33-35 let. Vyrazné se se zvysila kvalita jejich Zivota.

Z klinického hlediska je 1/10 pacientit ma atypicke projevy choroby a
mohou byt vedeni pod jinymi diagnozami.

Velka nadéje se vklada do jedine kauzalni 1écby CF — genova terapie. Ta je
sice teoreticky mozna , ale praktické pouziti vzhledem k nevyfteSitelnym
problémim je posunuto do blize neuréené budoucnosti.



