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Cesta pacienta

Cysticka fibréza (CF) je zdvazné dédi¢né onemocnéni postihujici
predevsim dychaci a travici systém. Pacienti s CF vyzaduji komplexni
a dlouhodobou péci, ktera zahrnuje diagnostiku, pravidelné sledovani
a individualné ptizplsobeny |écebny plan.

Diagnostika Pravidelné sledovani
Edukacni pobyt Hygienicky rezim
Lécebny plan Podpora a Zivotni styl

Komplikace a jejich FeSeni
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© DIAGNOSTIKA

Novorozenecky screening

Cysticka fibréza (CF) je diagnostikovana v ramci novorozeneckého scree-
ningu, ktery zahrnuje odbér krve z paty novorozence. Pokud je ve vzor-
ku zaznamendna zvysend hladina imunoreaktivniho trypsinogenu (IRT)
a zaroven je nalezena mutace v genu CFTR, vysledek skrininku se uzavira
jako pozitivni. V takovém pripadé je novorozenec pozvan na potni test.

Potni test

Mé¥i koncentraci chlorid@ v potu; zvySené hodnoty naznacuji CF. Potni
test je spoleéné s genetickym vy3etfenim (viz nize) kli¢ovym diagnostic-
kym nastrojem pro potvrzeni nebo vylouéeni cystické fibrézy (CF). P¥i
tomto testu se méfi koncentrace chloridd v potu, pficemz vysledky se
interpretuji nasledovné.

«  Normalni hodnoty: 10-30 mmol/I

+  Hraniéni hodnoty: 30-59 mmol/I

« Hodnoty svédéici pro CF: 60 mmol/I a vice

Hrani¢ni hodnoty vyzaduji dalsi vysetteni, jako je opakovani potniho tes-
tu nebo podrobnéjsi molekularné genetické vysetfeni, aby byla diagnéza
potvrzena nebo vyloucena.

Genetické testovani

Genetické testovani se provadi vzdy. Je klicové pro potvrzeni diagnozy
CF, jez se zaklada na nalezu dvou mutaci genu CFTR, které zpUsobuji
CF. Pokud je nalezena pouze jedna mutace a hodnota potniho testu

nedosahuje minimalni hodnoty 60 mmol/I, dité je vedeno pod pracovni
diagndzou CFSPID (,CF screen positive, inconclusive diagnosis®).

© EDUKACNI POBYT

Edukacni pobyt je klicovou soucasti zahdjeni a nastavenilé¢ebného
procesu u pacientd s CF. Tento pobyt probiha ve specializovanych
centrech - v CF centru FN Motol a v CF centru FN Brno a je za-
méren na edukaci pacienta i jeho rodiny. BEhem tohoto pobytu se
rodinni ptislusnici uci, jak zvladat kazdodenni péci o zdravi malého
pacienta, jak spravné provadét dechova cviceni a jak spravné pou-
zivat inhala¢ni pomUcky. Edukacni pobyt také poskytuje informace
o dllezitosti vyzivy, uzivani lék( a psychologické podpote.

Edukaci poskytuje predevsim détsky pneumolog a sestra specializo-
vana na problematiku CF. Dale se ji icastni genetik, fyzioterapeut,
nutri¢ni terapeut a dalSi specialisté, ktefi pacientlim a jejich blizkym
pomohou osvojit si nezbytné dovednosti.

Béhem pobytu dostava rodina podporu pacientské organizace Klu-
bu cystické fibrozy a jejich laickych poradcl tzv. Patrond rodica.



© LECEBNY PLAN

Lécba CF je komplexni a celozivotni. Primarné se zaméruje na prevenci projev(

onemocnéni a jeho komplikaci a s progresi onemocnéni postupné i na zmirnéni

priznakd. Cilem je zlepSeni kvality zivota pacienta. Hlavni slozky Ié¢by zahrnuiji:

MODULATORY CFTR

Léky, které opravuiji dysfunkei chloridového kanalku (tj. CFTR) a cili tak
na vlastni molekularni podstatu CF. Tato lé¢ba je indikovana podle véku
a konkrétnich mutaci genu CFTR.

INHALACNI TERAPIE
Mukolytika: Léky jako je dorndza alfa, které pomahaji fedit hlen v dychacich
cestach.

Hypertonicky solny roztok: Inhalace solného roztoku zlepsuje hydrataci
hlenu a usnadnuje jeho vykaslavani.

FYZIOTERAPIE

Dechova rehabilitace a techniky na odstranéni hlenu z plic jsou klicové
pro udrzeni plicnich funkci.

ANTIBIOTICKA LECBA
PouZiva se k 1é¢bé a prevenci plicnich infekci. MdZe byt podavana inhala¢né,
peroralné nebo intravendzné v zavislosti na zavaznosti infekce.

NUTRICNi PODPORA

Vzhledem k poruse funkce slinivky bfisnf je nutna vysokokaloricka strava
bohata na tuky a bilkoviny.

Pankreatické enzymy: Uzivani enzymovych preparatd pred jidlem zlep3uje
traveni a vstfebavani Zivin.

Vitaminy: Doplfiovani vitamind rozpustnych v tucich (A, D, E, K) je nezbytné
kvli jejich snizenému vstfebavani.

O KOMPLIKACE

A JEJICH
RESENi

PLICNI EXACERBACE

P¥i akutnim zhorseni plicniho stavu -
Casto z ddivodu chronicky probihajici
infekce - je nutné podavani antibiotik
a zintenzivnéni |éCebné péce. Stav ne-
zfidka vyzaduje hospitalizaci pacienta.

TRANSPLANTACE PLIC

V pokrocilych fazich onemocnénti, kdy
prestavaji fungovat plice, se zvazuje
transplantace plic.

NEPLODNOST

CF m{ze zpUsobit neplodnost. Déje
se tak zejména u muzd kvdli absenci
chamovod(. U Zen mGze CF ovlivnit
hustotu hlenu délozniho ¢ipku, coz
snizuje Sance na poceti. Reprodukéni
poradenstvi a asistovana reprodukce
mohou byt soucasti feseni.

DIABETES MELITUS - CFRD

Diabetes souvisejici s CF (CFRD) se
mUze vyvijet v dlsledku poskozeni
slinivky brisni. Je tfeba pravidelné
monitorovani hladiny cukru a v pfipadé
diagnozy CFRD i inzulinova terapie.

OSTEOPOROZA

Pacienti s CF jsou ohrozeni rozvojem
osteoporozy v dlsledku zhorseného
vsttebavani vitaminu D a dal3ich mine-
rald. Pravidelna kontrola hustoty kosti
a suplementace vapnikem a vitaminem
D mohou pomoci snizit riziko.

DALSi KOMPLIKACE

Dalsi komplikace, které se mohou obje-
vit v rliznych fazich Zivota, zahrnuji na-
ptiklad mekoniovy ileus (novorozenec-
ky v&k), neprospivani, jaterni postizeni,
pankreatitidy, sinusitidy, nosni polypy
¢i dilata¢ni kardiomyopatii.




© PRAVIDELNE O HYGIENICKY REZIM
SLEDOVANI

Multidisciplinarni tym

Pacienti jsou sledovani v centrech specializovanych na CF, kde o né
peduje tym odbornikd zahrnujici pneumology (pro dospélé &i détské
pneumology), fyzioterapeuty, nutri¢ni terapeuty, psychology, dietolo-
gy a dalsi specialisty. Pacienti dle svého bydlisté navstévuji CF centra
ve fakultnich nemocnicich - FN Motol, FN Brno, FN Olomouc, FN Hra-
dec Kralové, FN Plzen.

Pravidelné kontroly

Probihaji 1x za 3 mésice a zahrnuji hodnoceni plicnich funkei, nutri¢ni-
ho stavu, mikrobiologické vysetteni vzorku dychacich cest a monito-
rovani pripadnych komplikaci.

Hygienicky rezim

Dodrzovani ptisného hygienického rezimu je zasadni pro pacienty s CF,
aby se minimalizovalo riziko ptenosu infekei. Pacienti by méli dbat na
¢asté myti rukou, pravidelnou dezinfekci inhalator(i a dal3ich zdravotnich
pomUcek a vyhybat se kontaktu s nemocnymi lidmi. Je dllezité také pra-
videlng &istit a dezinfikovat domaci prostfedi (vodovodni odpady). Dopo-
rucuje se rovnéz noseni rousek na verejnych mistech a v situacich, kde
hrozi zvy3ené riziko ptenosu infekce.

ReZim mezi pacienty

Pacienti s CF by se méli vyhybat Gzkému kontaktu s jinymi pacienty s CF

kvli riziku pfenosu specifickych bakterii, které mohou zhorsit priibéh

nemoci. Doporucuje se dodrzovat bezpec¢nou vzdalenost a Gcastnit se
skupinovych setkani pouze virtualné.




© PODPORA

A ZIVOTNI
STYL

Fyzicka aktivita

Pravidelny pohyb je pro pacienty velmi prospésny, nebot zlep3uje
dychaci funkce a posiluje imunitni systém.

Psychologicka podpora

Ddilezita je podpora dusevniho zdravi pacienta i jeho rodiny. Konzulta-
ce s psychologem nebo podpora od pacientskych skupin mohou byt
velmi uzite¢né.

Nutricni plan

Vzhledem k tomu, Ze CF mUZe zpUsobit Spatné vsttebavani Zivin, je dd-
lezité mit vysoce kalorickou stravu s dostatkem tukd a bilkovin. U paci-
entd s modulatorovou lé¢bou se nutriéni potfeby mohou ménit, proto-
Ze tato lécba mize zlepsit absorpci Zivin a tim snizit potfebu nadmérné
vysokého kalorického pfijmu. Je proto ddleZité konzultovat nutriéni
plan s dietologem, aby odpovidal aktualnim pottebam pacienta.
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