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CYSTICKĆ FIBRčZA (CF)  
 je z§vaģn® autosom§lnŊ-recesivnŊ pŚen§ġen® 

multiorg§nov® onemocnŊn², postihuj²c²   
 Horn² i 

doln² cesty dĨchac² 

Chronick® sinopulmon§ln² 
onemocnŊn² 

Pankreas 

Insuficience zevn² sekrece,  
malnutrice,              
recidivuj²c² pankreatitidy                       
na CF v§zanĨ diabetes 

Ostatn² ļ§sti zaģ²vac²ho 
¼stroj² 

Obstrukce stŚeva,       
MekoniovĨ ileus,          
prolaps rekta 

Dalġ² projevy: 
      paliļkovit® prsty, osteopor·za, kardiomyopatie 

Potn² ģl§zy 
Vysok§ koncentrace 
elektrolytŢ v potu, riziko 
hypoelektrolyt®mick®ho 
ġoku 

J§tra 
Jatern² l®ze,                    
fok§ln² biliarn² cirh·za 
 

 
Muģsk® pohlavn² ¼stroj² 
Absence vas deferens, 
sterilita u 98 % muģŢ 

 



Á CF je vyvol§na poruchou genu nazĨvan®ho CFTR  (cystic fibrosis 
transmembrane conductance regulator) 
 

Á Gen k·duje tvorbu CFTR proteinu, coģ je chloridovĨ kan§l na apik§ln² 
membr§nŊ epiteli§ln²ch bunŊk, zodpov²d§ za transport vody a 
elektrolytŢ 
 

Á Je lokalizov§n na dlouh®m ram®nku 7. chromosomu. 

 

Á Je zn§mo v²c neģ 2000 mutac² tohoto genu.  

Á NejļastŊjġ²  F508del - pŚ²tomna na 68 % chromosomŢ  ļeskĨch        
nemocnĨch s CF 

 

Á VĨskyt v ĻR 1 : 6330 dle NSCF 

 

Á 584 nemocnĨch v ĻR, z toho 355 dŊt²  
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KLASIFIKACE MUTACĉ CFTR 



LABORATORNĉ POTVRZENĉ 
DIAGNčZY 

ÂPrŢkaz vysok® koncentrace chloridŢ v potu 
- potn² test nad  60 mmol/l potu = CF 

 

ÂPrŢkaz dvou mutac², o kterĨch se v², ģe 
zodpov²daj² za CF ï molekul§rnŊ-genetick® 
vyġetŚen² 

 
Â PrŢkaz abnorm§ln²ho transepiteli§ln²ho rozd²l 
potenci§lŢ na nosn² pŚ²padnŊ rekt§ln² sliznici 



KLINICK£ PROJEVY CF 
 

Â se mohou manifestovat kdykoli v prŢbŊhu 
ģivota 

ÂnejļastŊji je to v dŊtstv² 

Â ale ani pozdŊjġ² manifestace CF nevyluļuje 
 
 
 
 
 



DħCHACĉ CESTY NEMOCNħCH  CF 
CHRONICK£ SINO-PULMONĆLNĉ ONEMOCNŉNĉ 

Defektn² CFTR gen 

Defektn²/deficientn² CFTR protein 

Porucha transportu iontŢ 
(sn²ģ. sekrece Cl-, zvĨġ. resorpce Na+ 

Porucha mukocili§rn² clearance 

Obstrukce hlenem 

Infekce Z§nŊt 

VazkĨ hlen 

        

Norm 

CF 

     Rozv²j² se bludnĨ kruh destrukce plicn² tk§nŊ 



CHRONICK£ SINO-PULMONĆLNĉ 
ONEMOCNŉNĉ 

Â Je charakterizov§no chronickou kolonizac² nebo 
infekc² (chronickou i recidivuj²c²) mikroby 
typickĨmi pro respiraļn² onemocnŊn² u CF. 

Â Je to 
Â Staphylococcus aureus (vļetnŊ MRSA) 
Â Haemophilus influenzae  
Â Pseudomonas aeruginosa  (vļetnŊ muk·zn² formy, 
kter§ je patrn§ na agarovĨch plotn§ch) 

Â Burkholderia cepacia komplex (Bcc)  
Âdalġ² G- nefermentuj²c² tyļinky (Stenotrophomonas 

maltophilia, Achromobacter xylosoxidans) 
Âatypick§ mykobakteria 
Â Aspergillus sp., Candida sp. 

 

 
 



POSTIĢENĉ PANKREATU 
 

Â Insuficience zevn² sekrece pankreatu (PI) , 
je pŚ²tomn§ u 85 % nemocnĨch.             
Pankreatick§ suficience (PS) nemus² bĨt trval§, 
mŢģe doj²t k pozdn²mu n§stupu insuficience. 

 

Â Recidivuj²c² pankreatitida  je ļast§ hlavnŊ u 
nemocnĨch s PS a s mutac² R117H 

 

Â Na CF v§zanĨ diabetes (CFRD)   



PRšKAZ INSUFICIENCE ZEVNŉ 
SEKRETORICK£ FUNKCE PANKREATU 

ELASTĆZA1 ve stolici  
Â < 200 ug/g 

 
Â namŊŚen§ hodnota nen² zkreslena pod§vanou 
substituc² 
 

Â u zprvu suficientn²ch vyġetŚovat pravidelnŊ -   
z§chyt n§stupu infuficience 



GASTROINTESTINĆLNĉ ĐSTROJĉ 

StŚevn² postiģen²: 

Â MekoniovĨ ileus, mekoniov§ z§tka ï n§hl§ 
pŚ²hoda novorozeneck®ho obdob² 

Â Syndrom obstrukce dist§ln²ho stŚeva - DIOS 
(ekvivalent mekoniov®ho ileu u starġ²ch dŊt²) ļasto 
pŚi nedostateļn® pankreatick® substituci nebo pŚi 
nedostateļn®m pŚ²jmu tekutin 

Â Prolaps rekta   

Â Kopi·zn² zap§chaj²c² stolice, steatorea . Nutnost 
vymĨvat noļn²k sapon§ty, kapiļky tuku na stolici 



DšSLEDKY PANKREATICK£ 
INSUFICIENCE 

Â Hypoprotein®mie s ed®my 

Â mŢģe bĨt prvn²m projevem nemoci 

Â bĨv§ pokl§d§na za nefrotickĨ syndrom 

Â Komplikace z deficitu vitaminŢ 
nebo stopovĨch prvkŢ event. s 

koģn²mi projevy (acrodermatitis 
enteropathica) 

Â  An®mie 

 Ad®la 

pŢvodn² dg. susp acrodermatitis enteropatica z nedostatku zinku. 

Cl v potu 80 mmo/l a genotyp F508del/F508del  prokazuj² CF 



PORUCHA STAVU VħĢIVY 

TypickĨ habitus ï velk® bŚicho,                
            hŢlkovit® konļetiny 

KromŊ insuficience zevn² sekrece pankreatu se na 
poruġe stavu vĨģivy pod²l²: 

Â Nechutenstv² pŚi exacerbaci respiraļn²ch infekc²  

Â Nedostateļn§ substituce pankreatickĨch enzymŢ 

Â Ġpatn® stravovac² n§vyky 

Â Jatern² porucha 

MŢģe bĨt prov§zena poruchou rŢstu. 

Nemus² vġak bĨt pŚ²tomna ani u nel®ļenĨch dŊt², 

pokud nadmŊrnĨm pŚ²jmem potravy 

pankreatickou insuficienci kompenzuj². 

 



POSTIĢENĉ ĢLUĻOVħCH CEST A 
JATER 

CFTR protein se neexprimuje                   
v hepatocytech, ale v buŔk§ch epitelu 
ģluļovĨch cest. 

Poġkozen§ sekreļn² funkce epitelu 
ģluļovĨch cest, zvĨġen§ hustota a 
sn²ģen§ alkalita ģluļi vedou k obstrukci 
ģluļovĨch cest, duktul§rn² proliferaci, 
z§nŊtu a rozvoji fok§ln² bili§rn² 
cirh·zy. 

 



POSTIĢENĉ POTNĉCH ĢLĆZ 

Ztr§ta sol² potem: 

ÂNemocnĨ ztr§c² potem 5 x v²c sol² neģ zdravĨ 

ÂHypoelektrolyt®mie s chronickou metabolickou 
alkal·zou mŢģe bĨt prvn²m projevem nemoci 

ÂAkutn² ztr§ta sol² mŢģe nemocn®ho ohrozit na ģivotŊ 
nebo v®st k z§vaģnĨm n§sledkŢm 

   (VospŊlov§, J, Zapletalov§,J, Kolek,A: Hypotonick§ dehydratace jako prvn² pŚ²znak cystick® fibr·zy. 
Ļs. Pediat. 2002,57: 631-5) 

ÂMatky ļasto spont§nnŊ upozorŔuj² na slanou chuŠ 
potu pŚi pol²ben² ļel²ļka novorozence nebo kojence 

ÂNa ļele dŊt² se mohou tvoŚit krystaly soli 

ÂNemocnĨ s CF nesm² do sauny 

 



DIABETES PřI CF (CFRD) 

Â PŚ²ļina: redukce funkļn² tk§nŊ pankreatu, rozvoj 
nedostateļn® produkce inzul²nu, zvĨġen§ 
inzul²nov§ rezistence pŚi chronick®m z§nŊtu  

Â Nen§padnĨ zaļ§tek 

Â Od 10 let o-GTT 1x roļnŊ 

Â Horġ² stav vĨģivy a plic 

Â Neomezuje se dieta (omez. jen sladkĨch n§pojŢ) 

Â Monitorov§n² glyk®mii 

Â Inzulinoterapie 

 



OSTEOPORčZA 
  po Śadu let asymptomatick§ 

Â pŚ²ļina: malabsorbce, hypogonadismus, inaktivita, 
vysok§ hladina osteoklasty aktivuj²c²ch cytokinŢ v 
dŢsledku chronick®ho z§nŊtu, l®ļba kortikoidy 

ÂU m²rn®ho prŢbŊhu CF         TVORBA KOSTI 

        v dŢsledku zhorġen®ho vstŚeb§v§n² pŚi    
 pankreatick® insuficienci 

ÂPŚi zhorġen² klinick®ho stavu      ODBOURĆVĆNĉ 

KOSTI jako dŢsledek z§nŊtu, inaktivity nebo 

                                  kortikoterapie 

Â osteoporotick® fraktury  



VZĆCNŉJĠĉ KOMPLIKACE CF 

Â KARDIOMYOPATIE  

ÂmŢģe bĨt 1. projevem i u nemocnĨch, u kterĨch se 
nev², ģe maj² CF 

ÂmŢģe bĨt pŚ²ļinou n§hl®ho nebo neoļek§van®ho ¼mrt² 

Â VASKULITIDY :      
 erythema nodosum      
 nekrotisuj²c² vaskulitidy 

Â ARTRITIDY 

Â AMYLOIDčZA 

Â HYPOPROTROMBIN£MIE 

Â PSEUDOMEMBRANOSNĉ KOLITIDA se septickĨm 
stavem pŚi nutn® agresivn² atb l®ļbŊ 


