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CFTR gen

cystic fibrosis transmembrane conductor
regulator

na q raménku 7.chromozomu
vysoce evolucné zakonzervovany

koduje CFTR protein - slozka Cl- kanalu na
apikalni membraneé bb. exokrinnich zlaz
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Priznaky

Novorozenci: mekoniovy ileus, protrahovany icterus,
hypoproteinémie s edémy a metabolicka alkaloza,
nepribiraji

Kojenci: neprospivani pri velké chuti k jidlu, steatorea,
prolaps rekta.

Vétsi déti: porucha rustu, opakované sinusitidy (Casto
chybné |éCeny na astma) a palickovité prsty

Dospéeli: azoospermie, chronicky kasel, tachypnoe,
hemoptyza, bronchiektazie, nosni polypy a hvizdani.

Dalsi projevy: pneumotorax, cor pulmonale, deficit vit. ADEK, cholestaticka Zloutenka, cirhdza a portdlni

hypertenze, DM, dilatacni kardiomyopatie, chronické infekce
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NejCastejsi indikace pro vysetreni

Suspektni CF

Cysticka fibrosa v rodiné
Neprospivani

Umrti v kojeneckém a détském véku
Novorozenecky screening

Preventivni prekoncepcni vysetreni



Geneticka vysetreni u poruch
reprodukce

* U darcu spermii a oocytu vysetreny
nejcastejsi mutace

* Porucha spermiogeneze (obstrukcni
azospermie, tézka oligospermie



Diagnostika

Klinika - Pozitivni potni test (stimulace pilokarpinovou iontoforézou,

sbér potu a kvantitativni stanoveni Cl v potu) - Genetika (zjistény

dveé mutace genu CFTR)

* Nejéast&jsi mutace genu pro CF v CR:
— F508del 70,7 % (Il. T¥ida)
— CFTRdele2,3(21kb) 6,4 %
— G551D3,7%
— N1303K 2,8 %

* Material: zilni krev, plodova voda, sliznicni stér z dutiny ustni



Genetické vysetreni

* Preimplantacni geneticka diagnostika
— Analyza DNA pred planovanym téhotenstvim
— |VF
— Vysetreni embrya

* Prenatalni diagnostika

— odbér choriovych klkd (12. - 14. t.g.),amniocentéza
(16.-18.t.g.)

 Novorozenecky screening

— Metoda suché kapky — stanoveni hladiny
imunoreaktivniho tripsinogenu (IRT) — DNA analyza
CFTR genu v pripadeé pozitivity



Prevence

* Genetické poradenstvi

e VysSetreni osob v riziku nosicstvi patol. alely
pro gen CFTR (rodiny s vyskytem, ...)

* Klub CF — Pomahame slanym détem



Terapie

e Respiracni systém:
— Specificka ATB
— Mukolytika
— Oxygenoterapie
— Ockovani, dechova rehabilitace, hygienické navyky
— Transplantace plic
e GIT

— Zvysny prisun Zivin, tekutin a vitaminu
— Pankreaticka substituce (enzymaticka, inzulin prfi DM)
— Nazogastricka sonda, perkutanni gastrostomie

* Nadeéje na doziti kolem 40 let



Etické a pravni aspekty genetickych
vysetreni
o Eticky je tu konflikt mezi pravem nenarozeného
jedince na zivot a pravem rodicu nemit
postizené dité
o Cesky pravni rad povaZuje plod za soudast téla
matky a matka ma rozhodujici slovo pri otazce

potratu



Umelé ukonceni téehotenstvi

o Na zadost tehotné zeny do 12. tydne gravidity
o Po uplynuti 12 tydnu je interupci mozna:

— Pri ohrozeni zivota matky

— Pri tezkém postizeni plodu
o Pri geneticky podminéném onemocnéni plodu

je interupce mozna nejpozdeéji do 24. tydne



