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PREDMLUVA

Jak pouzivat tuto knihu

Pokud jste rodi¢ nebo pfibuzny ditéte, kterému byla diagnostikovana
cysticka fibréza (CF), nebo dospély pacient s CF, méate pravdépodobné
velké obavy a strach. Je prirozené, ze vas napadaji rizné otéazky souvi-
sejici s CF a jeji |écbou. Tato kniha vam pomUze dozvédét se o tomto
onemocnéni vice informaci. Pokusime se odpovédét na vase otazky,
ujasnit pripadné nesrovnalosti a nasmérovat vas k dalsim zdrojdm ovére-
nych informaci nebo podpory, kterou pacienti a jejich blizci v nékterych
chvilich potrebuiji.

Kniha obsahuje 15 kapitol. Nékteré kapitoly konci ,kontrolnimi otazka-
mi”, diky nimz si sami v rychlosti ovéfite, jak jste textu porozuméli. Knihu
si mUzete vzit s sebou na kontrolu u svého |ékare, ktery vdm nejasné
otazky jisté vysvétli.

O CF a jeji 1é¢bé se stale uc¢ime néco nového. Tato kniha nemuze po-
skytnout veskeré informace tykajici se CF, ale véfime, ze vdm pomUze CF
|épe porozumét a orientovat se v zakladnich principech vzniku nemoci

a jeji lécby.

Seznam v priloze A vés nasméruje k dodateénym zdrojim informaci
o mnoha tématech obsazenych v této knize. V pfiloze B naleznete kon-
takty na véechna CF centra v Ceské republice.






CAST 1

Definice a diagnéza



Kapitola 1: Co je cysticka fibréza

Cysticka fibréza (oznacovana zkratkou CF) je dédiéné vzacné onemoc-
néni, které zplUsobuje, ze nékteré Zlazy s vnéjsi sekreci v lidském téle
nefunguji spravné.

Zlazy s vnéjsi sekreci maji u zdravého &lovéka za Ukol vyrabét fidky se-
kret (tekutinu), ktery se pohybuje cestou vyvodu (malych trubicek) bud’
na povrch téla (pot, slzy, sliny), nebo do dutych orgéana v téle, jako jsou
stfevo nebo pridusky (travici stavy, fidka tekutina v plicich).

Zdravy clovék Pacient s CF
)/
. . ~ l\ - - =
AN
fidka tekutina husty a vazky hlen
na povrchu bunék ucpéva vyvody
normalni fasinky poskozené Fasinky—m
e 0 06 o6 o L B B B0 BE B )

U CF Zlazy s vnéjsi sekreci (kromé potnich zlaz) produkuji sekret, ktery
je prilis husty a lepkavy, a tak ucpava véechny vyvody. V nich se potom
tvori hlenové zatky, které jsou nejvice patrné v plicich a ve strevé, kde
zpUsobuji problémy s dychanim a travenim.
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V potnich zlazach je situace jina, u pacientl s CF se zde tvori sekret

s vysokym obsahem soli a drasliku, coz mdze byt problém zejména

v situacich, kdy dochazi ke zvysenému poceni (napf. horko, vysoka
télesna teplota). Z téla se potom ztraci velké mnozstvi soli, coz v lid-
ském organismu zpdsobuje dalsi komplikace (povime si o nich v dalsich
kapitolach).

Co neni CF

Mnoho lidi mé o CF zkreslené predstavy, proto uvadime pfiklady toho,
co CF neni:

CF neni nakazlivé onemocnéni

Protoze pacienti s CF ¢asto kaslou, ostatni lidé se mohou mylné domni-
vat, Ze je tato nemoc nakazliva. CF je dédicné onemocnéni, se kterym
se Clovék narodi. Lidé v okoli nemocného se tedy touto nemoci nakazit
nemohou.

CF neni zplisobena tim, Ze by rodice pfed otéhotnénim nebo v pri-
béhu téhotenstvi néco udélali Spatné

Rodice Casto citi za onemocnéni svého ditéte odpoveédnost. Citi vinu.
Neexistuje ale nic, co by mélo pfed otéhotnénim nebo v dobé téhoten-
stvi vliv na vznik tohoto onemocnéni.

CF nepostihuje mozek

CF nema vliv na mozek a jeho vyvoj. Pacienti s CF maji proto normalni
intelekt v rozsahu bézné populace.
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CF se neda vylécit

CF je zatim nevylécitelné onemocnéni. V dnesni dobé je vsak k dispozici
mnoho [éka, které pfiznaky onemocnéni zmirnuji a dokdzou zabranit
jeho rychlému zhorsovéni. Pacienti s CF mohou v dnesni dobé zit pIno-
hodnotny, kvalitni zivot. Vice se timto tématem zabyva kapitola Modula-
tory CFTR. Vyzkumné tymy na celém svété vénuji velké mnozstvi ¢asu

a finan¢nich prostfedkd na to, aby bylo mozné CF definitivné vylécit.

Je CF nové onemocnéni?

Cystickou fibrézu pankreatu (slinivky bfisni) popsal jako prvni v roce
1936 svycarsky lékar Guido Fanconi na zékladé pitevnich nélezd. U déti
toto onemocnéni poprvé popsala v roce 1938 lékarka Détské nemocni-
ce v New York City Dorothy Andersenova. Oba pozorovali patologické
zmény na slinivce bfisni dané jeji zesilenou vazivovou strukturou v dd-
sledku zédnétu z ucpanych vyvodu (viz vyse). Od té doby poznani o vzniku
a prubéhu nemoci vyznamné pokrodilo a zasadni roli hraje moderni
genetika a medicina zalozena na dikazech.

Jak casta je CF

CF je jednim z nejcastéjsich dédiénych onemocnéni u evropskych popu-
laci. V Ceské republice se CF objevi u jednoho na 6000 Zivé narozenych
déti, tedy zhruba 16 déti s CF kazdy rok. Celkem zije s diagnézou CF

v Ceské republice priblizné 700 lidi.

CF fadime mezi vzacna onemocnéni. Jako vzacné oznacujeme takové
nemoci, které se vyskytnou u méné nez jednoho z 2000 zZivé narozenych
déti. | kdyz je CF onemocnéni vzacné, je jednou z nejcastéjsich vzacnych
nemoci. CF se vyskytuje mnohem méné u africkych a asijskych populaci,
pricemz postihuje stejné casto muze a zeny.
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Genetika u CF

Geny a jejich funkce

Gen je zékladni jednotkou genetické informace a tim i zakladni jednot-
kou dédicnosti. Vse, co zdédime od svych rodicl, se prenasi pravée ve
formé genu (napr. barva odi a vlast, vyska, rysy obliceje, ale také nékteré

Chromozom
3 Jadro bunky :
Burika ‘\ gen barva oci
y: D Sy

‘ gen cysticka fibréza

T
tisice dalsich gend... Q
J%D@ﬁ_i“ %ﬁﬁ%w I E}'@ﬂ% paE——
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nemoci). Geny jsou v téle umistény na chromozomech. Chromozomy
jsou vlaknité struktury, které se vyskytuji v jadfe kazdé bunky v lidském
téle. Kazdy chromozom v sobé nese tisice raznych gend, které jsou vzdy
pritomny v péru, tedy jeden chromozom je od matky a druhy od otce.
Touto cestou se geny prenaseji v rodinach z generace na generaci.
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Geny a zpusob, jak se dédi vlastnosti, znaky, ale i nemoci
z rodicl na déti

Jak jsme jiz zminili, dité dostava polovinu genetické informace od své
matky a polovinu od svého otce. Jeden gen vede za normalnich okol-
nosti v lidském téle k vytvoreni urcité bilkoviny (zvané CFTR protein),
kterd primarné funguje jako chloridovy kanal na povrchu bunék vystyla-
jicich vyvody zlaz s vnéjsi sekreci. Pokud je v genu CFTR chyba (viz nize),
kanalek se nemusi tvorit vibec nebo je jeho funkce velmi poskozena.
Takova zména v genu maze nasledné zpUsobit CF.

Jsou dva zékladni zplsoby, jak se takové onemocnéni prenasi z rodicd
na déti. Prvni typ je autosomalné dominantni a druhy typ (do kterého
fadime i CF) je typ autosomalné recesivni. Jaky je v tom rozdil?

nemocny zdrava otec matka

otec matka pfenaseé pfenasecka

Dn nn N d N d
Dn nn Dn nn NN Nd Nd dd

nemocna zdravy nemocny zdravé zdravy dcera syn nemocna
dcera syn syn dcera syn pfenasecka  prenasec dcera

D ... dominantni chybny gen N ... dominantni zdravy gen
n ... nedominantni zdravy gen d ... nedominantni chybny gen

Aby se nemoc projevila u déti, staci v pfipadé autosomalné dominantniho typu dédic¢-
nosti jeden dominantni gen od nemocného rodice. Riziko, Zze budou mit rodi¢e nemoc-
né dité, je 50 %. V pfipadé autosomalné recesivniho typu dédiénosti jsou nutné dva
nedominantni geny, kazdy od rodi¢e pfenasede nemoci. Riziko, ze budou mit rodice
nemocné dité, je 25 %.



Gen CFTR a jeho funkce

Za projevy cystické fibrézy jsou zodpovédné mutace genu CFTR. | kdyz
se mutace v dnesni dobé spravné oznacuji jako patogenni sekvenéni
varianty, v nasem textu je pro lepsi srozumitelnost budeme i nadéale
oznacovat jako mutace. CF je onemocnéni s dédi¢nosti autosomalné
recesivni. Jak jsme si vysvétlili vyse, ke vzniku nemoci jsou nutné dvé
mutace genu CFTR, jednu musi dité ziskat od matky a druhou od otce.

Pro¢ se mlze narodit dité s CF

Dité, které se narodi s CF, ziskéd jednu mutaci genu CFTR od otce

a druhou od matky. Kazdy z rodi¢t mé tedy jen jednu mutaci. V takovém
pripadé mluvime o zdravém nosic¢i mutace neboli o pfenaseci. Rodice-
-prenasedi jsou zcela zdravi a o této skutecnosti se vétsinou dozvédi az
tehdy, kdyz se v rodiné narodi dité s CF. Pfenasecd jedné mutace genu
CFTR je v nasi populaci pomérné hodné, priblizné jde o jednoho ze

40 lidi! Pokud se sejdou v partnerstvi planujicim reprodukci, maji 25%
riziko narozeni ditéte s CF.

,

Pojdme si vée vysvétlit na nasledujicim obrazku:

Matka Otec

prenasecka - nema CF prenasec¢ - nema CF

nebo nebo nebo |
Dité Dite Dité
méa CF prenasecka - neméa CF prenasec - neméa CF
2 mutace genu CFTR zpUsobujici onemocnéni 1 mutace genu CFTR zpusobujici onemocnéni

Zadna mutace genu CFTR



Jak zpusobuji mutace genu CFTR cystickou fibrézu

U zdravého ¢lovéka je gen CFTR zodpovédny za vznik bilkoviny, kterou
nazyvame CFTR protein (Cystic Fibrosis Transmembrane Regulator,

tzv. transmembréanovy regulator vodivosti). Tato bilkovina se po svém
vzniku v bunce usadi na jejim povrchu a pusobi zde jako kanalek, ktery
aktivné prendsi vodu a sll (obéma smeéry, tedy dovnitf bunky a zase ven).
Mutace genu CFTR zpUsobi, ze se bilkovina nevytvofi vibec a/nebo ve
velmi spatné kvalité.

Pojdme si vse vysvétlit na obrazku bunky:

CFTR kanalek je

. CFTR kanalek na povrchu CFTR kanalek je na povrchu
Zdrfva na povrchu buiky bunky, ale burky, ale v malém mnozstvi
burka UpIné chybi nefunguje vibec a funguje nedostateéné

CF cr CF Ck
o o a
cr ¢ oc ocr
Povrch

bunky

Jadro
bunky,
chromozom,
gen CFTR

Na obrazku vidite jako prvni bunku zdravého ¢lovéka. V bunééném jadrie jsou chromo-
zomy a v nich geny véetné genu CFTR. Z genu se vytvoii bilkovina, ktera vnittkem buriky
cestuje az k jejimu povrchu, kde se usadi a funguje jako chloridovy kanélek.

V burice, kterd mé mutaci genu CFTR, se bud'bilkovina nevytvofivibec (1.), nedokaze

spravné vycestovat burikou na jeji povrch (2.), vycestuje na povrch, ale viibec nefunguje
(3.), nebo vycestuje na povrch a je ji tam malé mnozstvi a funguje malo (4., 5. a 6.).
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Bilkovina potom nefunguje na povrchu burky jako kanélek pro prenase-
ni vody a soli, coz ma v riznych orgadnech negativni disledky:

1. Potni zlazy
V potnich zlazach se tvofi pot, ktery obsahuje velké mnozstvi soli.

2. Hlenové zlazky

Hlenové zlazky se vyskytuji v mnoha organech lidského téla a produkuiji
hlen, ktery je ridky a klouzavy. Naptiklad v dychacich cestdch napoméaha
odstranovat prach a rizné mikroorganismy, ve vejcovodech pomaha
prenaset vajicko smérem do délohy.

U CF zpUsobi naruseny prenos vody a soli vznik hustého a vazkého
hlenu, ktery ucpavé rizné vyvody v organech. Vznikajici zatky hlenu pak
zpUsobi nejvaznéjsi obtize:

eV dychacich cestach
Plice, které obsahuji husty hlen, jsou velmi nachylné ke vzniku
zanétu a infekce. V urcité chvili je chronicky zanét v plicich problé-
mem pro vétsinu pacientd s CF.

e Ve stievé
Problémy s travenim se objevuji u vice nez 90 % pacientl s CF.
Husty hlen brani travicim enzymam, aby se dostaly ze slinivky bf¥is-
ni do stfeva, kde normalné pusobi. V pripadé ¢astecné zachované
funkce vyvodu, které vypousti travici enzymy do dvanactniku / ten-
kého streva, hovotfime o pankreaticky suficientni formé CF, nebo
u vyznamné porusené funkce o pankreaticky insuficientni
formé CF.

o V jatrech a reprodukénim systému
Tyto problémy nebyvaji tak zasadni jako poruchy traveni a chronicky
zanét v plicich. U muzl se v reprodukénim systému jedna o Uplnou
uzavéru chamovodd, kterd zpUsobuje jejich neplodnost.
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Na obrazku vidite vsechny systémy, které jsou u CF postizeny:

vedlejsi nosni dutiny

potni zlazy

plice

slinivka
travici systém

reprodukéni systém

Na jednotlivé systémy se podivame v dalsich kapitolach.
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[l Ovérte si, jak jste pravé prectenému textu porozuméli
Odpovézte na otéazky. Vice nez jedna odpovéd mize byt spravné.

1. CF je onemocnéni: 5. Ktery pfiznak je typicky pro

a) krve osobu, ktera je nosi¢em jen
b) mozku jedné mutace genu CFTR:
c) Zlaz s vnéjsi sekreci a) kasel

b) piskoty

2. CF élovék dostane: c) zépal plic
a) kdyz je blizko pacienta s CF, d) neobvykld stolice
ktery kasle e) neprospivani na vaze
b) dotykem Spinavého préadla f) vSechny vyse uvedené
c) pokud zdédi dvé mutace
genu CFTR od svych rodicu
d) dotykem pacienta s CF

g) zadny z vyse uvedenych,
nosic je zcela bez pfiznakl

6. U CF je hlen:
3. Zlazy s vnéjsi sekreci a) tenky a suchy
produkuiji: b) tenky a vodnaty
a) hlen c) husty a vazky
b) pot
c) slzy 7. Které tvrzeni o CF je spravné:
d) sliny a) Koureni v téhotenstvi zvysuje
e) hormony riziko CF u ditéte.

b) CF neni zpasobena ni¢im, co
by zpUsobili rodice pred tého-

f) travici stavy

4. CF postihuje nasledujici
casti lidského téla:

a) jatra

b) mozek

c) plice

d) slinivku brisni

e) streva

tenstvim a béhem né;.

c) Spravné jidlo v téhotenstvi
snizuje riziko CF u ditéte.

d) Abstinence v téhotenstvi
snizuje riziko CF u ditéte.
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8. Odkdy ma ¢lovék s CF toto
onemocneéni:
a) od oplodnéni vajicka spermii
b) od 2 let véku
c) je to rtzné pro kazdého
clovéka
d) az kdyz citi prvni pfiznaky

9. Které prohlaseni o genech je
pravdivé:
a) Jeden na 40 lidi v CR je nosi-
¢em mutace genu CFTR.
b) Oba rodice pacienta s CF
jsou nosic¢i mutace genu CFTR.
c) Pokud maji oba rodice jednu
mutaci genu CFTR, jejich dité
bude mit CF.
d) Dité musi zdédit jednu
mutaci genu CFTR od kazdého
rodice, aby mélo onemocnéni
CF.
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Spravné odpovédi

Abyste se toho vice naucili, zkontrolujte si odpovédi az po vyplnéni
testu.

1.¢c
CF je onemocnéni zlaz s vnéjsi sekreci.

2.c
Clovék se narodi s CF, pokud zdédi dvé mutace genu CFTR od svych
rodica.

3.a,b,c, d,f

Zlazy s vnéjsi sekreci produkuji hlen, pot, slzy, sliny a travici $tavy.

4.a,c,d e
CF postihuje jatra, plice, slinivku brisni a stfeva. CF nepostihuje mozek.

5.9
Z4dny z vy$e uvedenych. Nosici jedné mutace genu CFTR nemaji zadné
priznaky CF.

6.c
U CF se hlen stava hustym a vazkym.

7.b
CF neni zpusobena nic¢im, co by zpUsobili rodice pred téhotenstvim
a béhem né;.

8.a

CF je dédi¢né onemocnéni a vznikd v momentu oplodnéni vajicka
spermii. Jiné je to s priznaky CF, které se u kazdého pacienta s CF
mohou objevit v jiném véku, od narozeni po dospélost.

9.a,b,d
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Kapitola 2: Jak se CF diagnostikuje

a jak lépe rozumét genetice

Stanoveni diagnézy CF

Cystickou fibrézu diagnostikujeme na zékladé anamnézy, fyzikalniho
vysetfeni a laboratornich testi.

Anamnéza pacienta

Lékar se vzdy informuje na osobni anamnézu pacienta, kteréd zahrnuje
vSechny zdravotni problémy a priznaky, jez se doposud u pacienta obje-
vily. Rodinnd anamnéza, coz jsou Udaje tykajici se pribuznych pacienta,
je také velmi podstatna. Tyto Gdaje mohou napovédét, ze se v rodiné
pacienta vyskytuje genetické onemocnéni, jako je CF.

Fyzikalni vysetfeni
Lékar provede zdravotni prohlidku pacienta se zamérenim na pfiznaky
CF nebo jiné obtize.

Laboratorni testy

Laboratorni testy jsou nezbytné k potvrzeni diagndzy CF. Standardnim
testem, ktery provadime, je potni test. CF déle diagnostikujeme pomo-
ci genetického vysetreni z krve. Velkym pomocnikem v diagnostice CF
se od svého zavedeni stal novorozenecky screening. Vice informaci

o téchto testech najdete dale v této kapitole.

Kdy vlastné CF vznika

CF vzniké po oplodnéni vajicka spermii, tedy jiz pfed narozenim ditéte.
Presto se priznaky nemoci nemusi u kazdého pacienta objevit hned,
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dokonce se mezi sebou pacienti lisi v tom, kdy jednotlivé prvni pfiznaky
pozorujeme. Pro vétsinu pacientl plati, Ze se prvni pfiznaky objevi
v prvnim roce zivota. Pfiblizné 10-15 % pacientd mé priznaky nemoci

hned po narozeni ve formé neprichodnosti (ucpani) strev, které oznacu-
jeme jako mekoniovy ileus.

Priznaky CF

Jednotlivé priznaky CF a jejich zavaznost se u konkrétnich pacientd lisi.
Mnoho pfiznakli mGze napodobovat jina onemocnéni (jako napriklad
pruduskové astma nebo celiakii), takze pacient mize byt [é¢en nesprav-
né. Tak se v nékterych pfipadech stane, Ze je pacientovi CF diagnosti-
kovéana se zpozdénim, pokud neprojde celostdtnim novorozeneckym
screeningem (viz déle).

Typické pt¥iznaky CF

o Slanéa chut kaze o Zapaly plic
e Neprospivani na vaze pres e Nosni polypy
velkou chut k jidlu o Palickovité prsty (zvétsené
o Stfevni obtize jako prijem, konecky prstd na nohou
objemné, casté a mastné sto- a rukéach)
lice, Casto zapachajici o Prolapsy rekta (koneénik vy-
o Piskoty pfi dychani hrezne ven)

o Kasel a vykaslavani hlenu

Tyto priznaky se neobjevuji jen u CF, ale i u jinych nemoci. Také nemusi
byt vSechny priznaky patrné u jednoho pacienta. Pokud se vice téchto
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pfiznakt objevi u jednoho clovéka, je tireba myslet na CF a provést
potni test.

Dalsi kapitoly knihy se vénuji tomu, jak CF postihuje jednotlivé organy
v téle. Jsou zde vice popsany pfiznaky CF, jak vznikaji a jakym zpdsobem
je lécit.

Novorozenecky screening

Novorozenecky screening je celosvétovy program na véasny zachyt
novorozencU s uréitymi typy onemocnéni. Tento screening se provadi
vysetfenim kapky krve odebrané z paticky novorozence, ze které se tes-
tuji i dalsi vrozené nemoci. Celostatni novorozenecky screening na CF je
v Ceské republice provadén od konce roku 2009 a diky nému jsou za-
chyceny déti s CF maximalné do 2 mésicl véku, kdy jesté vétsina z nich
nema rozvinuté priznaky onemocnéni. Véasna diagnostika CF umozni
okamzité zahajeni lécby, coz zlepsuje dlouhodobé vyhlidky pacienta.

Novorozenecky screening se provadi druhy nebo treti den po narozeni
v porodnici (48-72 hodin po narozeni). Pomoci novorozeneckého
screeningu je v dnesni dobé zachycena naprosta vétsina novych
pacientd s CF (existuji ale i vyjimky, kdy je pacient diagnostikovan

v pozdéjsim véku a jeho novorozenecky screening byl pfitom negativni).

Potni test

CF se diagnostikuje potnim testem, ktery slouzi k méreni koncentrace
soli v potu. CF postihuje zlazy s vnéjsi sekreci a jednou z nich jsou i potni
Zlazy. V nich se sice tvofi normalni mnozstvi potu, ale kvali mutaci genu
CFTR se do potu ze 74z vylucuje nadmérné mnozstvi soli. Podstatou
potniho testu je stimulace potni zlazy chemickou latkou pilokarpin

a vedeni elektrického naboje (tento proces nazyvéme pilokarpinova
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iontoforéza). Na ruku vysetiovaného se prilozi ¢tverecky, které jsou
nasaknuty na predlokti roztokem pilokarpinu a na pazi neutralnim roz-
tokem. Na ¢tverecky se polozi elektrody pripojené ke zdroji stejnosmér-
ného proudu, kterym se pomalu proud stupnuje a po dobu deseti minut
probiha tzv. iontoforéza. BEhem ni se do kdze na predlokti vpravuje
roztok pilokarpinu, ktery stimuluje potni zlazy k hojné tvorbé potu.

Po deseti minutach se iontoforéza ukondi, predlokti se dobfe umyje

a osusi a pot se sbird — v dnesni dobé sbér probiha do zafizeni, které
vypada jako naramkové hodinky.

Pokud ma ¢lovek CF, hladina soli v potu je vyssi nez 60 mmol/l. Normal-
ni hodnota potniho testu je do 30 mmol/l. Hrani¢ni hodnoty mezi
30-60 mmol/l diagndézu CF nepotvrdi ani nevyloudi, a je tedy nezbytné
potni test po urcité dobé zopakovat. Pokud je potni test pozitivni nebo
hrani¢ni, diagnézu CF potvrdi molekulédrné genetické vysetteni (viz nize).

Potni test je jednoduse proveditelny, nebolestivy a velmi pfesny. Je nut-
né, aby byl proveden zkusenym lékafem nebo sestrou v akreditovaném
centru, kde je provéddéno velké mnozstvi potnich testd za rok (alespon
vice nez 200).
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Dalsi informace o potnim testu

Potni test diagnostikuje CF, ale nedokaze predpovédét, jak vazné bude
u jednotlivych pacientl probihat. Potni test také nedokéze odhalit nosi-
Ce jen jedné mutace genu CFTR. Pfenaseci jedné mutace genu CFTR
maji normalni hodnotu potniho testu.

Jak je to s testovanim pfibuznych

Protoze je CF dédi¢né onemocnéni, sourozenci pacienta s CF by
méli byt vZdy také testovani, i kdyz nemaji Zzadné ptiznaky CF.
Ostatni pribuzni, jako bratranci nebo sestrenice, by méli byt testovani,
pokud maji ptiznaky CF nebo pokud se rodina obava toho, ze by CF
mohli mit. Nemusi se provadét jen potni test, ale také Ize udélat gene-
tické vysetrent.

Genetické vysetreni

Pro¢ navstivit genetickou ambulanci

V CF centru pracuje tym odbornik(l, jehoz soucasti jsou i IékaFi — gene-

tici a molekularni biologové, tj. laboratorni specialisté. Tito specialis-
té se zaméruji na to, jak se CF v rodiné dédi, jak ji mGzeme diagnostiko-

vat, a také na prevenci opakovaného vyskytu CF v rodiné. Protoze je CF

onemocnéni dédicné, je dulezité védét, ze takova nemoc se mize

v rodiné objevit znovu. Zaroven dnes jiz umime riziko opakovaného

a nékdy i prvniho vyskytu CF v rodiné zjistit.

Konzultaci s klinickym genetikem doporucujeme viem pacientim
s CF a jejich rodi¢im i dalsim pfibuznym.

CF vysetfujeme molekularné genetickym vySetfenim — analyzou genu
CFTR. Gen CFTR byl objeven v roce 1989. V soucasné dobé v ném bylo
prokéazéano vice nez 2000 rlznych mutaci, z nichZ véak jen nékteré zp-
sobuji CF. Nékteré mutace se vyskytuji u nemocnych s CF Castéji, jiné
méné Casto a nékteré zcela ojedinéle. Pro |ékare genetika jsou dulezité
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také informace, odkud rodina pacienta s CF pochézi, aby zvolil spravny
postup molekuldrné genetického vysetreni. Jiné mutace maji evropské
populace a jiné africké. Stejné tak je vhodné lékari genetikovi ozfejmit
narodni/regionalni pavod vysetifované rodiny, ktery mize poskytnout
voditko pro zpfesnéni hledani specifickych mutaci. Jiné mutace genu
CFTR se vyskytuji ¢ast&ji u pacientl pochazejicich z Ceské republiky, jiné
napriklad u ukrajinskych pacientd.

U prvniho pacienta s CF v rodiné (tedy nejcastéji u Cerstvé narozeného
miminka zachyceného novorozeneckym screeningem) obvykle za¢indme
vySetfenim souboru nejcastéjsich mutaci genu CFTR, které zpUsobuiji
onemocnéni u ¢eskych pacientd s CF. Jde o soubor 50 az 60 mutaci
genu CFTR. Tyto mutace jsou pficinou vice nez 90 % onemocnéni CF

v CR (tj. u 90 % &eskych pacientd s CF se najde jedna z téchto mutaci).
Mdze se stat, Ze timto vysetfenim pficinu CF nezjistime, prestoze jsou
projevy CF u pacienta typické. Pokud tato situace nastane, gen CFTR
déle podrobnéji prohledavame, tzv. sekvenujeme slozZeni jeho
genetickych bazi, s cilem najit mélo casté ¢i vzacné mutace genu CFTR.
Molekuldrné genetické vysetreni se provadi odbérem vzorku zilni krve ve
specializovanych laboratofich.

Vysledek genetického vysetreni je zasadni nejen k potvrzeni diagndzy
CF, ale také k odhadu, jak zavazné bude onemocnéni probihat (mutace
genu CFTR jsou spojeny s riznou zavaznosti pfiznakd CF). Mutace genu
CFTR tedy rozdélujeme na tézké a mirné, a to predevsim z hlediska
postizeni funkce slinivky bFisni (tj. pankreatu), tzn. na pankreaticky
suficientni a pankreaticky insuficientni formy CF.

Na obrézku si ukazeme, jaky je mezi témito skupinami rozdil. Vsechny
mutace genu CFTR rozdélujeme do celkem sesti tfid. Rozdéleni se odviji
zejména od toho, jakym zplsobem je v burice narusena tvorba CFTR bil-
koviny a zda se tato bilkovina dokaze dostat na povrch bunék v rlznych
organech. Podstatné je také to, Zze pacient mize mit rlzné kombinace
mutaci: tézka/tézka, tézka/mirna, mirna/mirna. Pokud ma pacient
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alespon jednu mutaci mirnou, bude mit pravdépodobné priznivéjsi
prubéh CF.

Zdrava burka Tézké mutace genu CFTR Mirné mutace genu CFTR

a g [ ‘ [ ‘

Klasifikace mutaci genu CFTR: rozliSujeme celkem Sest funkénich tfid

Polovina pacientd s CF na celém svété ma dvé mutace s oznacenim po-
dle tradi¢niho ndzvu F508del (také delta F508), dle souc¢asné nomenkla-
tury se spravné oznacuje jako c¢.[1521_1523delCTT] p.phe508del. Tento
stav, kdy mé pacient dvé stejné mutace, oznacujeme jako homozygotni
(v |ékarské zpravé potom zapis vypada takto: F508del/F508del, resp.
c.[1521_1523delCTT]). Vétsina dalsich pacientd s CF ma jednu mutaci
F508del a druhd mutace je jina. Tento stav oznacujeme jako heterozy-
gotni (v [ékarské zpravé potom zapis vypada takto: F508del/jind muta-
ce).

Je ddlezité zminit, ze i dva lidé s CF a stejnymi mutacemi genu CFTR
mohou mit odlisny pribéh nemoci. Je to pravdépodobné zavislé jesté
na dalsich faktorech, kterymi se zabyvaji védecké tymy v ramci vyzku-
mu CF na celém svété. Neméné dulezité je dodrzovat vSechny lécebné
postupy predepsané |ékarem — specialistou na CF.

Znalost jednotlivych mutaci genu CFTR je zasadni pro vybér vhod-
ného léku (modulatoru CFTR) pro lé¢bu CF. Tyto Iécivé pripravky pro
vzacna onemocnéni jsou specifické pro jednotlivé mutace ¢i jednotlivé
typy mutaci genu CFTR.
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Zdrava buika

Zatim neni Potenciatory Potencidtory = Potencidtory  Potenciatory  Potencidtory
R k dispozici + korektory
ck ¢k cF cF

Moznosti lé¢by modulatory CFTR podle funkénich tiid

Jaké je riziko, Ze se rodi¢im narodi dalsi dité s CF

Jak jsme si jiz vysvétlili v predchozi kapitole, CF je autosomalné recesivni
onemocnéni. Riziko dalsiho vyskytu CF je 25 % pro kazdého vlastniho
sourozence. Riziko je stejné pro divky i pro chlapce. Znovu si zopakuje-
me zaklady autosomalné recesivniho typu dédic¢nosti:

otec matka
pfenaseé pfenasecka
N d Nd
N ... dominantni zdravy gen
d ... nedominantni chybny gen
NN Nd Nd dd
2dravy dcera syn nemocna Autosomélné recesivni
syn prenasecka pfenasec dcera t C| v C| " i
25 % 25 % 25% 25 % yp cecicnost

Zdravymi prenasedi jedné mutace genu CFTR jsou rodice pacienta,
s vysokou pravdépodobnosti také dalsi pribuzni — zdravi (obvykle starsi)
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sourozenci pacienta, zdravi sourozenci rodi¢u pacienta (tedy strycové

a tety pacienta) nebo prarodice pacienta. V rodiné, kde se CF vy-
skytla, doporucujeme vyhledavat mezi pfibuznymi pacienta zdravé
pfenasece jedné mutace genu CFTR. Proto v téchto rodinach nabizime
genetické poradenstvi a cilené genetické vysetreni genu CFTR.

Opakovani CF v rodiné lze predejit

Molekuldrné genetické vysetfeni se vétsinou provadi nejdrive u pacienta
a jeho rodicu. Nasledné doporucujeme genetické vysetreni dalsim pri-
buznym, u kterych jiz nabizime cilené vySetfeni znamé mutace genu
CFTR (tedy mutace, kterou jsme prokéazali u nové diagnostikovaného
pacienta).

Vysetieni pfenasecstvi CF aneb jak zjistim, Ze jsem pfenasec

O prenasecstvi jedné mutace genu CFTR se dozvime predevsim ve chvi-
li, kdy je nékomu z rodiny diagnostikovéana CF. Po stanoveni diagndzy
CF vysetfujeme pribuzné - rodice pacienta, zdravého (obvykle starsiho)
sourozence pacienta, sourozence rodi¢d a prarodice pacienta. Pokud
prenasecstvi jedné mutace u pribuznych potvrdime, mdzeme doporucit
vysetfeni u dalsich ,geneticky pribuznych” osob. Pfenaseéstvi jedné
mutace genu CFTR je dlleZité vysetfit také u partneri pacientt

s CF a u partneru zdravych prenasect, a to pred planovanim tého-
tenstvi, abychom jim poskytli moznost reprodukéni volby.

VySetfeni se provadi po konzultaci s klinickym genetikem z odbéru Zilni

krve (viz vyse). VySetreni |ze provadét vzdy jen na zakladé informované-
ho souhlasu pacienta nebo jeho zakonnych zastupcu.
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Riziko CF u ditéte

pfenasecstvi u partneru riziko CF u ditéte

oba partnefi jsou prenaseci CF 25 %

jeden partner je pribuzny méné nez 1/1000
pacienta s CF a je prenasec,
druhy partner neni prenasec

jeden partner je pribuzny méné nez 1/2000
pacienta s CF a neni prenasec,
druhy partner je prenasec

partnefi nemaji pribuzného méné nez 1/250 000
pacienta s CF a nejsou prenaseci

(zdroj: Cystic Fibrosis Trust, Testing for cystic fibrosis carriers in families, brezen 2022)

Planovani rodi¢ovstvi aneb narodilo se ndm dité s CF
a radi bychom planovali dalsi téhotenstvi

V tomto pfipadé vime, ze oba rodice jsou zdravymi prenasedi jedné
mutace genu CFTR a Ze riziko narozeni dalsiho ditéte s CF je vysoké

(25 %). Rodi¢e mohou pri planovani téhotenstvi zvazovat vyuziti metod
prenatalni diagnostiky (v pripadech, kdy k otéhotnéni doslo prirozenou
cestou) nebo preimplantaéni genetické testovani embryi (v pfipa-
dech, kdy je k otéhotnéni vyuzita metoda asistované reprodukce — umé-
|é oplodnéni, tedy neprobéhne prirozenou cestou).

Prenatalni geneticka diagnostika poméhéa odhalit dédi¢né onemoc-
néni (v nasem pripadé cystickou fibrézu) jesté pred narozenim ditéte.
Prenatalni vysetreni CF se nékdy doporucuje i v rodiné, kde se pacient
s CF dosud nenarodil, ale pro zvysené riziko CF u plodu svédcinélez na
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preventivnim ultrazvuku (napft. abnormalni signal v oblasti stfeva plo-
du). V téhotenstvi Ize vysetfeni plodu provést z bunék choria (budouci
placenta) nebo bunék plodu, které se nachazeji v plodové vodé. Odbéry
materiadlu pro genetické vysetreni plodu provadi specializovana gyneko-
logicka pracovisté. Odbér choriovych klkd (chorion villi sampling — CVS)
je mozny v 11. az 14. tydnu téhotenstvi, odbér plodové vody (@mnio-
centéza — AMC) se obvykle provadi mezi 15. az 18. tydnem téhotenstvi.
Riziko komplikaci po téchto odbérech je zanedbatelné, pfiblizné 0,5 az
maximalné 1 %. Nejzavaznéjsi komplikaci je samovolny potrat, toto riziko
je po CVS nebo AMC pod 0,5 %.

Odbér choria nebo plodové vody se provadi jehlou pres brisni sténu,
pod kontrolou ultrazvuku certifikovanym odbornikem — gynekologem.
Vysledek vysetfeni je znamy obvykle za 1 az 2 tydny. Termin prenatélni-
ho vySetreni se uréi podle ultrazvukového vysetfeni téhotné zeny a po
konzultaci na genetické ambulanci. Navstéva lékarského genetika je
vhodna co nejdfive, do 10. tydne téhotenstvi.

Pokud je CF u plodu potvrzena, méa rodina dvé moznosti, jak situaci re-
sit. Jednou mozZnosti je ukonceni téhotenstvi ze zdravotni — genetické —
indikace, co? je dle platné legislativy v Ceské republice mozné do konce
24. tydne téhotenstvi (zédkon ¢&. 66/1986 Sb., vyhlaska ¢. 75/1986 Sb.). Dru-
hou moznosti je pokracdovani téhotenstvi s perspektivou narozeni ditéte
se zji$ténou nemoci — cystickou fibrozou. V takovém piipadé je dalezité
rodiné nabidnout specializované |ékarské sledovani pred porodem,
béhem néj a po porodu, tak abychom minimalizovali komplikace.

Jsme si plné védomi, Ze ani jedna z téchto variant neni ,optimalni” a ma
sva pro a proti. Lékarsky genetik rodinu nikterak neovliviiuje, respektuje
jejich autonomii, a je proto cisté na budoucich rodicich, jak se odpoveéd-
né rozhodnou.

Preimplantaéni genetické testovani (PGT) mize odhalit CF u embrya

po umélém oplodnéni (in vitro fertilizace — IVF). Po oplodnéni ,,in vitro”
Ize z vyvijejiciho se embrya odebrat nékolik bunék, které nesou gene-
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tickou informaci budouciho ditéte. Analyzou téchto bunék Ize zjistit,
zda embryo m3, ¢i neméa mutace genu CFTR. Dnes se obvykle provadi
odbér bunék embrya paty den po umélém oplodnéni, poté se embrya
zamrazi (tzv. proces kryoprezervace). Nasleduje genetické vysetreni,
které zjisti, kterd embrya nejsou ohrozena cystickou fibrézou. Pfenos
rozmrazeného ,zdravého” embrya do délohy matky probéhne nasledné
po konzultaci vysledkl PGT s rodi¢ovskym péarem. Preimplantaéni ge-
netické testovani mdze snizit stres rodiny v téhotenstvi, eliminuje tézké
rozhodovani az v pribéhu téhotenstvi ohledné jeho preruseni. Spolehli-
vost vysetfeni metodami PGT je obvykle 98-99 %.

Planovani rodic¢ovstvi u nemocnych CF a jejich partnert

Pfed planovanim rodi¢ovstvi doporucujeme véiem pacientim s CF
konzultaci v ambulanci Iékafské genetiky s partnerem/partnerkou.
Pacient s CF preda svym potomkim vzdy jednu mutaci genu CFTR.
Proto je velmi dulezité doplnit pred planovanim rodicovstvi vysetreni
prenasecstvi CF u partnerky/partnera.

V pfipadé, Ze neni zjisténo prenasecstvi CF u partnera pacienta s CF, je
riziko CF pro jejich déti nizké a neni treba nabizet dalsi geneticka vyset-
feni.

Pokud je partner pacienta s CF prenasec¢em pro CF, je riziko CF u déti
téchto partnerl 50 % a nabizime preventivni vysetfeni CF u plodu nebo

embryi (viz prenatéalni diagnostika, preimplantacni genetické testovani
vyse).

Planovani rodicovstvi, kde jeden z partnert vi,
Ze je prenasecem CF

Pokud prenasecka/prenase¢ CF planuje rodicovstvi, je vzdy doporuceno
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nejdrive doplnit vysetfeni druhého partnera, zda neni také prenasecem
CFk.

V pfipadé, Ze neni zjisténo prenasecstvi CF u partnerky/partnera, je rizi-
ko CF pro déti téchto partnert nizké a neni tfeba nabizet dalsi geneticka
vySetreni.

Pokud je i druhy partner prenasecem CF, je riziko CF u déti téchto
partnerd 25 %. V tom pripadé nabizime preventivni vysetreni CF u plodu
nebo embryi (viz prenatélni diagnostika, preimplantaéni genetické tes-
tovani vyse).

Preventivni prekoncepéni testovani prenasecstvi CF
v nerizikové populaci

Cysticka fibréza je jedno z nejcastéjsich autosomélné recesivnich dédi¢-
nych vzacnych onemocnéni v ¢eské populaci, proto néktera pracovisté
|ékarské genetiky nabizeji i ,preventivni” vysetreni nej¢astéji se vysky-
tujicich mutaci genu CFTR u partner(, ktefi planuji rodicovstvi, i kdyz
nemaji v rodiné pacienta s CF. Takové vysetfeni jsou moznd, ale nemusi
byt hrazena z verejného zdravotniho pojisténi.

Proé¢ o dédiéné nemoci v rodiné mluvit

Informace |ékare-genetika se lisi od jinych Iékarskych informaci v tom,
Ze se netykaji pouze samotného pacienta, ale celych rodin i generaci,

a rovnéz v tom, ze mohou predvidat budouci riziko choroby u lidi dosud
zdravych nebo dosud nenarozenych.

V pfipadé CF je vysoké riziko opakovaného vyskytu nemoci predevsim

u vlastnich sourozenct pacienta. Po genetickém vysetfeni pacienta
a jeho rodicud urci 1ékar-genetik pribuzné se zvysenym rizikem nemoci
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¢i s dispozicemi k nemoci a navrhne pro né ,preventivni” testovani.
Predani informaci o doporuc¢eném genetickém vysetieni témto pfibuz-
nym je uz na pacientovi samotném nebo jeho rodicich, pokud je pacient
s CF nezletilé dité. Vysledky genetického vySetfeni jsou povazovany
za vysoce citlivé udaje a nemohou byt bez souhlasu pacienta nebo
jeho zékonného zastupce predavany tfetim osobam. Nemusite se
bat, ze by lékar volal vasim pfibuznym a vyzradil cokoli o vasem zdravot-
nim stavu nebo zdravi vaseho ditéte. Je na vés, zda tento krok ucdinite.
Zaroven je to krok velmi dulezity, kterym mdzete svym blizkym zésadné
pomoci.
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Ovérte si, jak jste pravé prectenému textu porozuméli

Odpovézte na otazky. Vice nez jedna odpovéd mize byt spravné.

1. Jak se diagnostikuje CF:
a) rentgenem plic
b) potnim testem
c) vySetrenim stolice
d) novorozeneckym screenin-
gem
e) genetickym vysetfenim

2. CF vznika:
a) po narozeni ditéte
b) pfi oplodnéni vajicka spermii
c) v dospélosti

3. Mutace genu CFTR
rozdélujeme na:
a) vrozené a ziskané
b) materské a otcovské
c) tézké a mirné

4. Proc je dulezité znat, jaké
mam mutace genu CFTR:
a) Mohu to sdélit jinym pacien-
tdm s CF.
b) Budu veédét, jakou mutaci
zdédi moje déti.
c) Podle toho, jaké méam muta-
ce, se ridi [é¢ba modulatory
CFTR.

5. Kolik kopii od kazdého genu
zdédi kazdé dité od svych
rodicu:

a) 1

b) 3

c) 2

6. Jakou osobu oznacujeme
jako pfenasece CF:
a) ma dvé mutace genu CFTR
b) mé jednu mutaci genu CFTR
a ma projevy nemoci
c) ma jednu mutaci genu CFTR
a zadné projevy nemoci

7. Narodilo se nam dité s CF,
budou mit vSechny nase déti
toto onemocnéni?
a) ano
b) ne, ale pred otéhotnénim je
treba se poradit s genetikem
o moznostech vysetreni pred
pocetim
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8.

Mam CF, mGzZzu mit zdravé

déti?

a) ne, vSechny moje déti budou
mit CF

b) ano, ale musim si najit part-
nera z rodiny, kde se CF nevy-
skytuje

c) ano, ale musim zjistit, zda
mUj partner neni prenasecem
mutace genu CFTR

Spravné odpovédi
Abyste se toho vice naucili, zkontrolujte si odpovédi az po vyplnéni
testu.

VONOUAWN S

L
®
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9. Narodilo se nam dité s CF,
budou mit CF i déti mé
sestry?
a) sestra musi pred otéhotné-
nim zjistit, zda je prenaseckou
mutace genu CFTR
b) sestra si musi najit partnera

z rodiny, kde se CF nevyskytuje
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CAST 2

Jak CF ovliviuje lidské télo



Kapitola 3: Potni zlazy

Cysticka fibréza narusuje funkci ZI4z s vnéjsi sekreci (kam radime i potni
Zlazy) a zplsobuje, Ze tyto Zlazy vyrédbéji sekret, ktery je prilis husty

a lepkavy, a proto ucpéava vsechny vyvody. V nich se potom tvori hleno-
vé zatky, které jsou nejvice patrné v plicich a ve strevé, kde zpUsobuji
problémy s dychanim a travenim.

V potnich zlazach je na rozdil od ostatnich zlaz situace jina.

Jak CF ovliviiuje funkci potnich Zlaz

U pacientl s CF se tvofi pot, ktery neni husty ani vazky, ale je velmi
slany. Pot pacienta s CF obsahuje 2-5krat vice soli nez u zdravého
¢lovéka a této skutecnosti vyuzivédme pfi stanoveni diagnézy CF pomoci
potniho testu (viz kapitola 2: Jak se CF diagnostikuje a jak |épe rozumét
genetice).

Co je sl a pro¢ ji potiebu;ji?
Sul je mineral, ktery je tvoren sodikem (chemické oznaceni Na+)
a chloridem (chemické oznaceni Cl-) a méa v nasem téle mnoho dulezi-

tych funkci.

Sal je ddlezita pro spravnou funkcei svall a nerva. Také pomahé kontrolo-
vat mnozstvi vody.
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stl kdze

kanalek

potni zlaza

Pot, ktery se tvofi u pacienta s CF,
ma vysoky obsah soli

Pfiznaky

Vysoky obsah soli v potu je typickym pfiznakem pacienta s CF. Tuto sku-
tec¢nost jako prvni ¢asto zaregistruji rodic¢e ditéte, kdyz mu davaji pusu
na kizi, napf. na cele nebo na tvari. V potu pacient s CF sUl ztraci,

a to tim vice, pokud se nadmérné poti. Obvykle nebyvaji ztraty soli po-
tem problém, protoze v jidle béhem dne je soli dostatek. Jestlize se ale
pacient s CF poti vice, je tfeba ztraty soli v potu kompenzovat.
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Kdy se ¢lovék vice poti

e vhorkém pocasi

e pficviceni

e pokud je nemocny a mé zvysenou teplotu nebo horecku

Priznaky, které se objevi, pokud se soli v potu ztraci nadmérné
mnozstvi

e Unava

e slabost

e zvraceni

e horecka

o krece svald

e bolesti bficha

K éemu mohou vést velké ztraty soli
e dehydratace (zvy$ena ztrata vody z téla)
o Upal

Lécba

Ztraty soli potem Ize velmi snadno vyresit. Pacienti s CF by méli jist
slané potraviny a do ostatnich jidel stl pfidavat (vice informaci najdete
v Nutri¢ni pfiruéce na strankach Klubu CF). Pacient s CF nema soli nikdy
dost, doporucujeme proto, abyste méli vy nebo vase dité svou slanku,
kterou budete volné pouzivat k dosoleni vsech jidel v prabéhu dne.

V pripadé velmi malych déti, zejména do 1 roku véku, je nutné sll do
jidla (matefského nebo umélého mléka) pridavat ve formé roztoku. Dav-
kovani urci vas CF |ékar.

Pokud nastanou situace, kdy se pacient s CF vice poti (teplé poca-

si, cviceni nebo nemoc s horeckou), mél by dostatecné pit a jist vice
slanych jidel. Pokud se presto objevi pfiznaky zpldsobené nedostatkem
soli v organismu, Iékaf by mél predepsat extra stl v podobé kapsli nebo
roztoku.
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Pacienti s CF by se méli vyhybat situacim, kdy se nadmérné poti. To ale
neznamena, ze by kvuli tomu neméli cvicit nebo chodit ven v teplém
pocasi!

POTNI ZLAZY e« 41



Ovérte si, jak jste pravé prectenému textu porozuméli
Odpovézte na otazky. Vice nez jedna odpovéd mize byt spravné.

1. CF narusuje funkci potnich zlaz tim, Ze se:
a) zvysi mnozstvi potu
b) zvysi obsah soli v potu
c) pot stane hustym a vazkym

2. Které z pfiznakl se objevi v pfipadé zvysenych ztrat
soli z organismu:

a) horecka

b) krece svald

c) zvySena Unava a slabost

d) bolesti bficha a zvraceni

e) Upal a dehydratace

f) véechny zminéné

3. Které tvrzeni o CF a horkém pocasi neni pravdivé:
a) Pacient s CF by mél v horkém pocasi jist slané jidlo.
b) Pacienti s CF by v horkém pocasi vibec neméli chodit ven.
c) Vétsiné pacientt s CF staci v horkém pocasi zvysit prijem
soli, aby neméli obtize.
d) Pokud se pacient s CF vice poti, mél by zvysit pfijem tekutin
a soli.
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Spravné odpovédi
Abyste se toho vice naucili, zkontrolujte si odpovédi az po vyplnéni
testu.

1.b
CF narusuje funkci potnich zlaz tim, ze se zvySuje mnozstvi soli v potu.
Mnozstvi potu se neméni a pot je vodnaty stejné jako u zdravych lidi.

2. f
Pfi nadmérnych ztratach soli z organismu se objevuji vsechny zminéné
priznaky.

3.b

Neni pravda, ze pacienti s CF nikdy nemohou chodit ven v horkém
pocasi. Pacienti s CF si v horkém pocasi musi davat pozor na dostateény
prijem tekutin a soli.
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Kapitola 4: Respiracni systém

Obtize s dychanim (nazyvame je také respiracni nebo plicni, jelikoz
postihuji plice a dychaci cesty) predstavuji nejvyznamnéjsi problém

u vétsiny pacient s CF. Prvni moment, kdy pacient pociti priznaky spo-
jené se zhorsenym dychanim a zavaznost téchto obtizi, se u jednotlivych
pacientl lisi. V dnesni dobé existuje mnoho moznosti, jak tyto obtize
|éCit a pozitivné ovlivnit.

Jak funguje respiraéni systém

Respiracni systém se rozdéluje na dvé hlavni ¢asti:

1. Horni cesty dychaci — nos a vedlejsi dutiny nosni (tzv. sinusy)

Za den projde hornimi cestami dychacimi velké mnozstvi vzduchu, ktery

by mél byt upraven tak, aby vyhovoval potrebam dolnich cest dycha-
cich. Je ocistén od prachovych ¢astic nebo jinych necistot, zvlhcen

&elni dutina

/pi horni nosni prichod
/7 stfedni nosni prachod

vchod do éelistni
dutiny

&ichova i
dutina —Q

\

dolni nosni priichod

Celistni
dutina

Horni cesty dychaci



a teplotné upraven. Kromé toho, ze nos ,klimatizuje” vdechovany
vzduch, patfi k jeho vyznamné Uloze i prenos Cichovych viem(.

2. Dolni cesty dychaci — pridusky a plice

Dolni cesty dychaci zacinaji pridusnici, ktera se vétvi na dvé hlavni pri-
dusky vedouci k pravé a levé plici. Hlavni priduska se v kazdé plici vétvi
jako vétve stromu na mensi pradusky, z nichz ty nejmensi oznadujeme
jako pridusinky (bronchioly), které konci malymi vacky neboli plicnimi
sklipky (alveolami). Plicni sklipky se s kazdym nasim dechem nafukuji

a vyfukuji jako malé balonky. V plicnich sklipcich se dostéva kyslik do
naseho téla a naopak oxid uhlicity, ktery vyprodukovaly bunky naseho
téla po vyuziti kysliku, se zde dostava ven.

vedlejsi dutiny
nosni (sinusy)

nosni dutina

pradusinky
pradusnice
plice
praduska )
/> plieni
pradusinky sklipky
(bronchioly)

Respiraéni systém véetné plicnich sklipkd
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Dychaci cesty jsou tvorené bunkami, které maji na svém povrchu vlasky
(fasinky). Nékteré z téchto bunék maji také schopnost tvorit fidky hlen,
ktery bunky v souvislé tenké vrstvé pokryva a ma za tkol zachytit bak-
terie a viry nebo prach z prostredi, které nezachytily horni cesty dychaci
(predevsim nos). Diky svym vlaskdm (fasinkam) mohou burky hlenovou
vrstvu posouvat nahoru smérem ke krku, odkud je hlen vykaslan nebo
spolknut. Tomu fikdme prirozena samocdistici schopnost dychacich cest.

Zdravé dychaci cesty Dychaci cesty u CF
ridky, klouzavy hlen husty a vazky hlen

" -
- mikroby, prach =

WS - T

fasinky s czemacis cemacs.
Ve zdravych dychacich cestach je U CF je hlen husty a vazky, fasinky
fidky hlen, ktery je fasinkami po- nejsou schopny hlen posouvat
souvan do krku a vykaslan nebo smérem do krku. Nemuze byt
spolknut. tedy z plic efektivné odstranén.

Vystelka dychacich cest, buriky s fasinkami

Hlavnim Ukolem respiraéniho systému je vyména plynd, kterd mé dvé
¢asti:

1. Vyména kysliku — kyslik, ktery je soucasti vdechovaného vzduchu, je
v plicnich sklipcich odevzdan do krve a pfenesen do viech c¢asti naseho
téla.

2. Vyména oxidu uhlic¢itého — oxid uhlicity, ktery byl vytvoren v nasem
téle jako odpadni produkt bunék po vyuziti kysliku, je krvi pfenesen zpét
do plic a plicnimi sklipky se dostéava ven vydechovanym vzduchem.
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Jak je to u CF?

Cysticka fibréza ovliviuje funkcei hornich i dolnich cest dychacich.

Horni cesty dychaci

V prfipadé CF pokryva vystelku nosu a vedlejsich nosnich dutin hlen, kte-
ry je vyrazné zahustény. Udava se, Ze je 30-60krat hustsi nez u zdravého
¢lovéka. Tento hlen nemohou bunky s rasinkami efektivné posouvat

a odstranit. Vysledkem je blokdda spojeni mezi nosem a vedlej$imi du-
tinami nosnimi. Postupné dochézi k hromadéni sekretu a vzniku chronic-
kého zanétu.

Sinusitida (zanét vedlejsich dutin nosnich)
Zanét v oblasti vedlejsich dutin nosnich je zplsoben nahromadénim
velmi hustého hlenu.

Zakladem |écby je jeho natedéni a snaha o odstranéni. V praxi jsou
nejlepsi zkusenosti s takzvanou nosni sprchou, tedy oplachem sliznice
nosni konvickou, pfipadné systémy, které vyuZivaji oplach pod tlakem.
Vhodnym doplikem mohou byt inhalace. Dilezité je dokonalé vysmr-
kani nebo odsati nosnich dutin (ocisté hornich dychacich cest se také
vénuje kapitola Respiraéni fyzioterapie). Nosni kapky vedou k oplasknu-
ti sliznic a tim ke zlepseni pridchodnosti dutin. Antibiotika jsou poda-
vana zejména pri akutnich zhorsenich chronickych obtizi. V pripade,

Ze i pres vy$e uvedenou lé¢bu ma pacient vyznamné obtize, je dalsim
krokem operacni feseni.

Nosni polypy

Polypy jsou malé vyrlstky sliznice v oblasti nosu. Jsou méné casté nez
sinusitida a jejich vznik pravdépodobné souvisi s hromadénim hustého
hlenu a s chronickym zdnétem v oblasti nosu. Polypy vyZaduji Iécbu pre-
devsim tehdy, pokud blokuji prdchodnost nosu. Lze pouzit mistné pa-
sobici kortikosteroidy v nosnim spreji — jsou to preparaty, které snizuji
otok a zanét. K jejich lepsimu mistnimu pUsobeni je treba zajistit jejich
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kontakt s co nejlépe ocisténou sliznici nosu. V pripadé, ze vyse uvedena
|écba neni Uspésna, je dalsim krokem operacéni odstranéni.

Pfiznaky pfi postizeni hornich cest dychacich

e porucha prdchodnosti nosu (ucpany nos)

e zvy$ena tvorba velmi hustého sekretu (ryma), ktery lze obtizné vy-
smrkat ¢i odséat

e zhorseni ¢ichu (dUsledek chronického zanétu v nose)

e bolesti hlavy (provazeji zejména zanéty vedlejsich nosnich dutin)

o kasel (spojeny predevsim se zadni rymou a nemoznosti efektivné
smrkat)

Doprovodnym priznakem mohou pak byt i zvysené teploty.

Dolni cesty dychaci

Vétsina priznakd z dychacich cest je zptsobena hustym hlenem, ktery
dychaci cesty blokuje. Zacatek prvnich ptiznakd a jejich tize jsou u kaz-
dého pacienta s CF jiné. Zhorsuji se v Case a soucasné se zhorsuje i stav
a funkce plic. Jednou za Cas zaZije pacient s CF nahlé zhorseni téchto
priznakl, které nazyvame exacerbace (nebo také vzplanuti pfiznakd).
Exacerbaci zpusobuje plicni infekce, pacient v tu dobu potrebuje inten-
zivnéjsi lécbu.

Je dllezité védét, jaké priznaky jsou pro pacienta s CF normalni,

a odlisit chvili, kdy se zhorsuji. Kdyz se priznaky zhorsi, potrebuje pa-
cient obvykle intenzivnéjsi 1écbu. Zhorseni priznakd by mél pacient véas
oznamit svému |ékari, aby byla [é¢ba zahajena co nejdrive.

Nékteré z pfiznaki jsou

o kasel
o vykaslavani hlenu (takzvaného sputa)
e piskoty

o opakované infekce plic (zanét pradusek nebo zapaly plic)
e dusnost, usilovné dychéani (jako by neslo popadnout dech)
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o nevykonnost pri fyzické aktivité, vétsi iGnavnost, potfeba vice odpo-
c¢ivat

Vysetreni

Vas |ékar se mize rozhodovat o postupu lécby podle toho, jaké priznaky
popisujete, jak se celkové citite nebo jakd mate omezeni. V nékterych
pripadech je ale tfeba provést dalsi vysetfeni. Tato vysetreni se prova-
déji jednak jako soucast pravidelnych kontrol v CF centru, jednak béhem
akutnich zhorseni vasich priznakl. K dispozici je celkem pét vysetreni,
ktera vasemu lékati pomohou dozvédét se vice o stavu vasich plic.

1. RTG plic

Rentgenové vysetfeni pomaha zhodnotit stav vasich plic. Provadi se
alespon jedenkrat ro¢né v ramci pravidelnych kontrol, ale také béhem
akutnich zhorseni priznakd.

RTG snimek plic. Vlevo normélni nélez. Vpravo pokrocilé zmény u CF: v obou plicich
vidime z&nétlivé zmény.
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2. CT plic

Vysetieni je podobné jako RTG, ale pouziva se k podrobnéjsimu zhod-
noceni stavu plice. Pacient je ulozen v kratkém tunelu, ve kterém kolem
téla rotuje rentgenka a ozartuje télo z rdznych Ghld po celém obvodu.

Poprvé se obvykle provéadi v ¢asném skolnim véku ditéte a déle v pravi-

delnych intervalech s ohledem na prdbéh plicniho onemocnéni.

€

S

Vlevo CT plic zdravého ¢lovéka. Vpravo CT plic pacienta s CF s pokrocilymi zanétlivymi
zménami.

3. Vysetteni funkce plic

Spirometrie

Toto vysetreni informuje o funkci vasich plic a o tom, jak moc jsou
ucpané hlenem. Méfi, jak rychle a jaké mnoZstvi vzduchu se dostane do
plic a nadsledné z plic ven. Poméhé vasemu |ékafi pravidelné kontrolovat
stav vasich plic a rozhodovat se o dalsi 1écbé. Spirometrie také pomaha

mérit, jak vase plice reaguji na inhalacéni 1écbu.
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Spirometrie se provadi u kazdé
ambulantni kontroly v CF centru.
Toto vysetreni vyzaduje spolupraci
pacienta, proto ho provadime

u déti az od véku 5-6 let (nékteré
déti jsou schopny vysetieni
absolvovat i dfive). Pro mladsi déti
jsou v nékterych centrech
specialné vybavené laboratore,
kde mdzeme mérit funkci plic

u malych déti dokonce i v koje-
neckém véku. V tomto pripadé je
ale nutné dité uspat podanim
vhodnych [éka.

Vydech

Objem plic v litrech

Rychlost dechu v litrech za sekundu

Néadech

Spirometrie — kfivka pratok — objem

Normalni k¥ivka

Kfivka pfi zGzen{
dychacich cest
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LCI (ocistovaci index plic)

Jedné se o vysetreni, které umoznuje jesté podrobnéji nez spirometrie
zhodnotit funkci plic, predevsim to, jestli se vzduch do véech &asti plic
dostava rovnomérné. Pokud se vzduch do plic nedostava rovhomérné,
znamena to, ze v nékterych castech plic jsou pridusky ucpané hlenem.
Toto vysetreni také vyzaduje spolupréci pacienta, proto je mozné ho
provadét od véku 5-6 let.

LCI provadime predevsim

u détskych pacientt, u kterych
neni poskozeni plic natolik
vyznamné, aby ho zachytilo
vysSetfeni spirometrii. LCI
provadime minimalné jednou
rocné.

LCl vysetieni

4. Kultivace hlenu (sputa)

Pomoci kultivace vykaslaného hlenu je mozné zjistit, jaké bakterie se

v plicich nachazeji. Tyto bakterie zpUsobuji dlouhodoby zanét v plicich,
zhorsuji postupné jejich funkci a dédle mohou zpdsobit akutni zhorseni
priznakd, které je treba IéCit antibiotiky. Nejdllezitéjsi bakterie, po kte-
rych patrame, jsou Pseudomonas aeruginosa (pseudomonada), Burkhol-
deria cepacia (cepacie) a Staphylococcus aureus (zlaty stafylokok).
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U pacientd, ktefi nedokazou hlen odkaslat, je nutné ziskat vzorky jinym
zplUsobem. V pripadé kojencl a nespolupracujicich malych déti odsatim
cévkou po provokaci kasle. Odbéry by méla provadét zkusena sestra
nebo respiraéni terapeut. Je ddlezité vyprovokovat davivy reflex tak,
aby se v krku objevilo malé mnozstvi hlenu, ktery nésledné odesleme na
kultivaci. U spolupracujicich pacientd, ktefi jsou ve velmi dobrém stavu
a vibec hlen neodkaslavaji, se provadi odbér tzv. kaslovky. Pacient po
vlozeni kultivaéni ty¢inky hluboko do krku na vyzvu zakasle. Zasadni je,
aby se tycinka béhem odbéru nedotykala stén v oblasti krku nebo patra.

Diky moderni lé¢bé v poslednich letech ¢im dal vice pacientd hlen
nevykaslava. V téchto pripadech je nutné alespon jednou ro¢né prova-
dét odbér indukovaného sputa. Jedné se o odbér, ktery nasleduje po
inhalaci solného roztoku a fyzioterapii. Je nutné tento odbér provadét
spolecné se zkusenym fyzioterapeutem v CF centru po predchozi domlu-
vé terminu.

Odbér vzorku hlenu na kultivaci se provadi v ramci kazdé pravidelné
kontroly v CF centru a dale vZdy, pokud dojde k akutnimu zhorseni
pfiznaku. Cilem je zachytit bakterii, kterd akutni zhorseni zpdsobila,

a nasadit antibiotika, kterd budou na tuto bakterii v [é¢bé Gcinna.

5. Odbéry krve

Odbéry krve pomahaji monitorovat zdravotni stav pacienta s CF. Ode-
bird se obvykle malé mnozstvi krve do zkumavky, kterad se odesle do
laboratore na analyzu.

Odbéry krve provadime ke kontrole

e stavu vyzivy (méfime hladinu bilkoviny a tukd v krvi)

e hladiny vitaminC (zejména vitamind A, D, E, K)

o funkce a stavu jater

o hladiny cukru v krvi (vysokéa hladina cukru v krvi odhali diabetes, tedy
cukrovku)

RESPIRACNI SYSTEM e 53



e pfitomnosti infekce v téle a posouzeni efektu écby této infekce
e hladiny €kl v krvi (naptiklad antibiotik)
e nezéddoucich ucinkl lékd (CFTR modulatory, antibiotika)

Odbéry krve provadime u pacienta s CF minimalné 1-2krat ro¢né
v ramci pravidelné kontroly a déle p¥i akutnich zhorsenich stavu.

Lécba dychacich cest

Dolni cesty dychaci (plice)

Chronicky zanét plic se u pacientt s CF objevuje jiz v prvnich mésicich
Zivota, tedy mnohem dfive, nez se objevi prvni priznaky jako kasel nebo
vykaslavani hlenu. Proto je nutné zahdjit pravidelnou lécbu ihned po
stanoveni diagnézy. Cilem je udrzet plice v co nejlepsim stavu a zabrzdit
chronicky zanét, ktery plice poskozuje.

Pokud budete tuto [é¢bu provadét denné, mazete predchézet akutnim
zhorsenim stavu plic a zabranit tak jejich poskozeni. Jestlize se objevi
akutni zhorseni, je treba [écbu rozsifit, a to co nejdrive, jak je to mozné.

O akutnim zhorseni informujte Iékafe CF centra.

1. Léky

Hypertonicka sl

Jednd se o rdzné koncentrovany roztok vody a soli, ktery je sterilni (musi
byt vyroben v Iékarné tak, aby v ném nebyly pfitomny zadné bakterie).
Koncentrace roztoku se pohybuje od 3 do 7 %. Obvykle zaciname

s podavanim 3% roztoku a vyssi koncentrace pouzivame u pacientd,
ktefi maji vétsi poskozeni plic a vykaslavaji vice hustého hlenu.

Roztok se inhaluje pomoci inhaldtoru. Jeho Gcinek spociva v tom, ze
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sul na sebe v plicich vaze vodu. Tim dojde k nafedéni tekutiny, ktera na
povrchu nase plice omyva nebo také k naredéni hlenu, ktery je v plicich
pritomen. Po naredéni dojde k mnohem snazsimu vykaslani a ocisténi
plic.

O tom, jak casto budete vy nebo vase dité inhalace provadét, rozhoduje
vas CF lékar.

Pulmozyme® je Iék, ktery ma schopnost $tépit husty hlen a tim usnad-
nit jeho odkaslani ven z plic. Tento |ék se podéava jako inhalace pomoci
inhalatoru, obvykle jednou denné.

O tom, jak casto a jakym zpUsobem tento Iék inhalovat, vés bude infor-
movat CF |ékaf.

Inhalace
z inhalatoru

Bronchodilata¢ni lécba

Jedné se o |éky, které maji schopnost rozsitit zazené pridusky a tim
pomahaji odstranit hlen. Obvykle se podavaji pred inhalaci hypertonic-
ké soli a déle v pripadé akutniho zhorseni stavu. Tyto léky jsou k dis-
pozici ve formé spreje, ktery pacient do svych plic dostane hlubokym
nadechem nebo pomoci nastavce. Lék, ktery je nejcastéji k dispozici, je
salbutamol (komeréni nazev Ventolin®).

O tom, jak casto a jakym zplsobem mate |ék aplikovat, vas bude infor-
movat CF |ékar.
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Aplikace Ventolinu — Spacer Spacer s ndustkem pro vétsi
s maskou pro déti do 4-5 let véku déti

Inhalaéni antibiotika

Inhala¢ni antibiotika se podavaji pfi chronické infekci v plicich, prede-
v§im v pripadech, kdy je zplsobena pseudomonéadou. K dispozici jsou
celkem tfi pfipravky: Colomycine®, Bramitob® a TOBI Podhaler®.

O tom, ktery pfipravek, jak ¢asto a jak dlouhou dobu budete antibioti-
kum podavat, rozhoduje vzdy CF Iékaf.

O tom, jak spravné aplikovat inhalaéni preparaty, vas bude informo-
vat vas CF lékar a fyzioterapeut. Videa jsou k dispozici na webovych
strankach Klubu CF.

CFTR modulétory

Pripravky Kalydeco®, Orkambi®, Symkevi® a Kaftrio®. Vice najdete
v kapitole 15: Modulédtory CFTR.

2. Fyzioterapie

Fyzioterapeutickd péce se skldda ze dvou hlavnich slozek:

e péce o dychaci cesty — kapitola respirac¢ni fyzioterapie
o pohybové lécba - kapitola aktivni zivot (vice v samostatné kapitole)
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Respiracni fyzioterapie
Co to je a jak mi muze pomoci?

Respiraéni fyzioterapie (RFT) je soubor technik, které slouzi k vycisténi
dychacich cest od hlenu, ktery byvéa u pacientl s CF velmi vazky. Stejné
tak poméhé RFT zajistit dobrou pohyblivost hrudniku, coz je velmi dile-
Zité pro spravné fungovani plic.

Pravidelnym ¢isténim dychacich cest mlzete snizit riziko plicni
infekce a zajistit lepsi plicni funkce. A to je velmi dulezité!

Existuje velké mnoZstvi technik, které mizete pro vycisténi dychacich
cest pouzivat. Kazdému vyhovuije jina technika, proto je dulezité se
pravidelné poradit o terapii s respiraé¢nim fyzioterapeutem.

Nyni si fekneme par pravidel, kterych je potreba se drzet:

« O dychaci cesty se musite starat DENNE, jediné tak mizete
predejit poskozeni plic a mlzete zajistit idedlni prevenci zhorseni
plicniho onemocnéni.

o Pfed provadénim technik RFT je potfeba provést kvalitni inha-
laci (jaky preparét, kolikrat denné a jaké mnozstvi budete inhalovat,
vam sdéli osetfujici [ékar).

o Inhalace slouzi k ,,nafedéni” hlenu, pro jeho samotné odstranéni
z dychacich cest je pak tfeba provést zminované techniky RFT.

o U kojencl a batolat musi techniky RFT provadét rodic.

o Starsi déti a dospéli mohou RFT provadét sami za pomoci rdznych
pomucek ¢i bez nich.

Na co se podivame nejdfive? Inhalace!
Inhalace 1ékl (hypertonicka sal, Pulmozyme®, inhalaéni antibiotika) je

zpusob podani 1éciva ve formé aerosolu (drobnych kapicek) do dycha-
cich cest.

RESPIRACNI SYSTEM e 57



Aby inhalace splnila svij ucel, je potfeba mit:

1. dobre zvoleny inhalator (poradi vam oSetfujici IékaF a fyzioterapeut)

2. dobre zvolenou medikaci (urci vas osetrujici |ékar)

3. spravné nacasovanou inhalaci a ndslednou RFT béhem dne (poradi
vam osetfujici |ékar a fyzioterapeut)

4. spravnou techniku inhalace (poradi vém respiracni fyzioterapeut)

U détskych pacientii zhruba do
dvou let véku probiha inhalace
s maskou, u starsich déti a do-
spélych pres naustek. BEhem
inhalace je vhodné stfidat polo-
hy, ve kterych pacient inhaluje.
Vhodné jsou polohy vsedg, vleze
na bocich, ale napfiklad

i vleze na brise. Diky zméné po-
loh zajistite rovnomérné rozloze-
ni inhalacni latky do vSech casti
plic, diky spravné technice po-
tom prostup inhalaéni latky i do
téch nejvzdalenéjsich casti plic.
Nadech by mél byt v idealnim
pripadé klidny a prodlouzeny.

Po nadechu nasleduje nadecho-
vé pauza (individuélné dlouh,

Inhalace s maskou

u starSich déti a dospélych az 3 sekundy). Pravé v této fazi maze inha-
lacni latka dosdhnout cileného mista Ucinku. Vydech je pfirozeny, volny.
Dechovy cyklus se takto opakuje az do spotfebovani pozadovaného

mnozstvi léku.

Co nasleduje po inhalaci? Techniky RFT! A jak se v nich vyznat?

Provadéni respiraéni fyzioterapie je doporuéeno pro viechny
pacienty s CF. Technik RFT je velké mnozstvi, jejich vyuziti se méni

58 e RESPIRACNI SYSTEM



s vékem a ménicimi se potrebami jednotlivych pacientt. Zde najdete
seznam technik, se kterymi se mizete potkat, jejich pouziti je vhodné
konzultovat s respira¢nim fyzioterapeutem.

Ocista hornich cest dychacich (HCD)
Nez zacneme s ocistou dolnich dychacich cest, musime peclivé vydistit
i dychaci cesty horni. Funguji totiz jako jedna ,spojenéd nadoba”.

Ocista hornich cest dychacich u kojenct
Efektivni jsou v tomto vékovém obdo-

bi proplachy specialnimi spreji do nosu “

(napr. Physiomer Baby®, Stérimar Baby®).

Ditéti je potreba v poloze na zadech otocit '
hlavicku na jednu stranu a horni nosni ]

dirkou vstfikovat roztok do nosu po dobu ;

cca 3 sekund, spodni nosni dirkou roztok IEHA _
nasledné vytece i s hlenem, ktery se v nose i

+& 21 H . ¥ ww
ditéte nachazi. Aplikaci je potfeba zopako- . ,

vat s rotovanou hlavou na opacnou stranu.
Pokud neméte tento roztok k dispozici, je
mozné vyuzit fyziologicky solny roztok

a aplikovat jej injekcni strikackou (bez jehly)
stejnym zpudsobem jako zminovany spre;.
Ideélni teplota roztoku je okolo 36 °C.

Sprej k proplachdm hornich
cest dychacich
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Ocista hornich cest dychacich u mladsich déti

Smrkani je treba s ditétem trénovat priblizné od 14 mésicd véku, nékteré
déti tuto techniku ovladaji i drive. Existuje nékolik zasad, které je potre-
ba dodrzovat pfi tréninku spravné techniky smrkani. Smrkani od zacatku
ditéti ukazujte na sobé, dité bude mit tendenci po vas opakovat to, co
délate. Behem smrkani by kfidla nosu neméla byt silné stisténa. Hlen

z nosu po velmi jemném prilozeni kapesniku odstranujte dlouhym vy-
dechem nejprve z obou direk a nasledné pak jesté z kazdé zvlast. Nosni
dirky ucpavejte vzdy zespoda, ne ze strany, abyste nepretlacovali nosni
prepazku.

U déti s ucpanym nosem je vhodné provadét nejen smrkani, ale také
proplachy nosu. Ty lze provadét u mladsich déti od 2-3 let véku bud’
specialni konvi¢kou Rhinohorn®, nebo lahvickou Respimer®. V obou
pripadech je pro proplach nutné pfipravit solny roztok, ktery budete
pouzivat. Pro pfipravu je mozné pouzit kuchynskou sdl (9 gram na 1 litr
vody), pfipadné zakoupit speciélni sacky Respimer® obsahujici komplex
5 minerélnich soli (1 sacek rozpustit ve 240 ml vody). DileZita je teplota
pripraveného roztoku, kteréd by se méla blizit télesné teploté (na dotek
prijemna, ne moc chladna, ani ne horka).

Konvi¢ka nebo
lahvi¢ka uréené
k proplachdm
hornich cest
dychacich
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Ocista hornich cest dychacich u starsich déti a dospélych

U starsich déti a dospélych je spravna technika smrkani samozfejmosti.
Z fyzioterapeutickych technik je potfeba kromé smrkani provadét pro-
plachy pomoci Rhinohorn® konvicky nebo pomucky Respimer®,
idedlné jednou denng, pfi akutnim zhorseni obtizi i tfikrat denné. Vhod-
né je prolévat horni cesty dychaci (HCD) roztokem o dvoj- azZ trojna-
sobné vétsim objemu, nez je objem samotnych dutin, tzn. cca 120 ml

na kazdou nosni dirku. Pokud citite, Ze vase HCD jsou naprosto Cisté,
doporucujeme provadét proplachy v preventivnim rezimu alespon
2-3krat tydné. Pokud je naopak ucpani HCD vyznamné, nebo trpite nos-
ni polypdzou, je mozné, ze vam respiracni fyzioterapeut a lékaf doporudi
provadeét inhalaci do HCD pres specialni inhalator PariSinus®. Tento
specialni inhalator mé na nebulizatoru néstavec, ktery se umistuje do
nosni dirky. Pfes nosni dirku proudi do HCD inhalacni latka (hypertonic-
ka sll, Pulmozyme® nebo antibiotikum) a zaroven diky pulzdm vycha-
zejicim z nastavce se inhalacni latka efektivné dostane az do vedlejsich
dutin nosnich, kde muaze byt hlen pfitomen. Zasadni je spravné provede-
ni této inhalaéni techniky, kterou vas naudi respiracni fyzioterapeut.

Inhalator pro horni

cesty dychaci
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Ocista dolnich cest dychacich aneb Cim vsim lze vy¢istit plice

Jak jiz bylo zminéno vyse, technik pro ocistu dolnich dychacich cest je
velké mnozstvi. Uvddime zde proto prehledny seznam téch nejdulezitéj-
sich, se kterymi se mlzete setkat.

Autogenni drenaz (AD) - vhodna technika jak domi, tak na cesty
Vyhodou této techniky je, ze béhem cvi¢eni nemusite pouzivat zadné
pomucky. Sklada se ze tfi fazi: uvolnéni, sesbirani a posun hlenu

z malych do vétsich dychacich cest. Jsou vyuzivany riizné drovné de-
chu, se kterymi vas rad seznami fyzioterapeut. Vydech pfi AD si mizete
predstavit podobné, jako byste chtéli pomalu hlubokym vydechem mlzit
zrcatko.

Aktivni cyklus dechovych technik (ACBT) - tfi techniky v jednom (tFi
pomocni musketyfi v jednom bali¢ku)

ACBT je soubor dechovych technik, které zahrnuji dechové cviceni slou-
zici k efektivnimu odhlenéni. Jednotlivé techniky mohou byt upraveny
vzdy podle aktualnich potreb.

Mezi techniky ACBT zahrnujeme

o kontrolované dychani

e cviceni na zvyseni pruznosti hrudniku
e techniky silového vydechu a huffing

O jednotlivych technikach vés bude informovat respirac¢ni fyzioterapeut.

Huffing - skvély pomocnik misto kasle

Jedné se o techniku, kterd slouzi k odstranéni hlenu z centralnich dycha-
cich cest (tzn. hlenu, ktery jsme jiz sesbirali a posunuli z mensich pridu-
sek). A pro¢ vlastné pouzivat huffing, kdyz mazu hlen normélné vykaslat?
Prestoze se v pfipadé huffingu jedné o prudky vydech, neni tak vysilu-
jici jako samotny kasel. Celkové zajisti efektivnéjsi odstranéni hlenu za
daleko mensiho usili. Huffing si mGzete predstavit jako rychlé zamlzeni
zrcadla ¢i okna.
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Kasel — dobry sluha, zly pan

Prestoze se na prvni pohled mlze zdat, Ze je kasel jediny ze zpUsobd, jak
se zbavit hlenu, neni tomu zdaleka tak. BE€hem kasle dochazi k intenziv-
nimu zapojovani dychacich svald, coz vede v pfipadé dlouhodobého
kasle velmi Casto k pretézovani dychacich svald a jejich nasledné Gnavé
a bolestivosti. Mdze to byt pravé ,on”, ktery mize za bolest zad, zeber
nebo hrudniku. Abyste méli kasel pod kontrolou, poradte se se svym
respiracnim fyzioterapeutem.

Néadechové trenazéry - k ¢emu vSemu je lze vyuzit?

Nadechové trenazéry vyuzivdme pro trénink nddechu. Mohou vém
pomoci se zlepsenim rozvijeni hrudniho kose, zvysenim nadechové
kapacity, zvysenim efektivity inhalace, posilenim naddechovych svald i se
zlepsenim odhlenéni.

Na trhu se mazete setkat s velkym mnozstvim naddechovych trenazé-

rd, mezi nejzndméjsi patfi napf. CliniFlo (,smajlik”) nebo Coach, pop¥.
Coach 2. Mezi trenazéry s dobre davkovatelnym odporem proti nadechu
radime zejména Threshold IMT nebo POWERbreathe. Setkat se vsak
muzete s Sirokym spektrem trenazérd, velmi ddlezitéd je potom samotna
technika provedeni pfi praci s nimi.

CliniFlo

Nadechové trenazéry



Pozitivni vydechovy pretlak (positive expiratory pressure; PEP) —
pomicky, které vam skvéle oPEP¥i vasi ocistu dychacich cest.

PEP spadé pod techniku ocisty dychacich cest, ktera vyuziva pozitivniho
pretlaku pri vydechu. Fyziologicky béhem naddechu dochazi k rozsirova-
ni a béhem vydechu k zuzovéni dychacich cest. Pozitivni pretlak/odpor
kladeny pri vydechu zajisti, aby nedoslo k predcasnému uzavreni/zizeni
dychacich cest. Diky tomuto mechanismu médme moznost efektivné
posunout hlen smérem do centrélnich dychacich cest a nésledné se ho
zbavit.

TrenazZéry zajistujici kontinualni pozitivni vydechovy pretlak napo-
mahaji udrzet staly tlak v dychacich cestach a tim umoznuji dychacim
cestam zlstat oteviené béhem celého vydechu. Pod trenazéry s konti-
nualnim PEP radime napriklad: TheraPEP, Threshold PEP, MagicBall,
Pari PEP-S system a dalsi.

=
&‘1 TheraPEP Threshold PEP
p =3

.‘:.

LD

s

Pari PEP-S system

Trenazéry s kontinuélnim
pozitivnim pretlakem
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Trenazéry zajistujici oscilujici pozitivni vydechovy pretlak taktéz
napomahaji udrzet pretlak v dychacich cestach béhem vydechu, maji
ale zaroven pridanou hodnotu v podobé vibraci (oscilaci). Tyto vibrace
se béhem vydechu prenasi do dychacich cest, které jemné rozvibruiji.
Pfenesena vibrace usnadnuje odlepeni hlenu od dychaci cesty a jeho
sesbirani. Mezi trenazéry zajistujici oscilujici pozitivni vydechovy pretlak
fadime napr.: Acapellu, Pari O-PEP, Flutter, Shaker, RC Cornet a dalsi.

Acapella Flutter

-
. /

RC Cornet Shaker

Trenazéry s oscilujicim pozitivnim pretlakem
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Respiracni handling (RH) aneb Jak vyzrat na plice kojenct s CF

RH predstavuje metodu respiracni fyzioterapie, kterou vyuzivame

u kojencl a malych déti, které jesté nejsou schopny aktivni spolupréace.
Spociva ve specifickém prikladani rukou rodic¢e na hrudnik ditéte v rliz-
nych pozicich. Slouzi nejenom k podpore ocisty dychacich cest, ale také
k podpore pohybového vyvoje a stimulaci dobré funkce travici soustavy.
Cely koncept spociva v 24hodinovém pristupu k ditéti — je tedy zadouci
jednotlivé prvky terapie vyuzivat v prabéhu celého dne ideélné vsemi,
ktefi se o dité staraji. Jednotlivé pozice jsou vidy voleny s ohledem na
aktudlni vék ditéte — s jejich zarazenim a provedenim samotné terapie
vam pomduze respiracni fyzioterapeut.

Respiraéni handling kojence

Simeox — co se skryva za timto tajemnym nazvem?

Simeox® je pomérné novy pristroj, ktery je schopen vyprodukovat
specifické vibrace, diky kterym je hlen zkapalnén a nasledné posouvan
smérem ven z dychacich cest. Vibrace se do dychacich cest dostavaji
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pres naustek napojeny na hadici
vedouci do samotného pfi-
stroje. Predpokladem je dobra
spoluprace pacienta, proto ne-
Ize pristroj vyuzit u malych déti.
Vyhodou pfistroje je zajisténi
posunu hlenu za minimalizace
fyzického Usili a vyvarovani se
nadmeérné Unavy. Spravna tech-
nika provedeni je pro maximalni
efektivitu pristroje stézejni,
proto je nutné zacvik prvné pro-
vést pod vedenim zkuseného
fyzioterapeuta. Vhodné je také
provadét opakované kontroly

a pouziti pristroje uzpusobit
individualnim potrebam kazdé-
ho z vas.

Pfistroj Simeox®

Lécba exacerbaci (tzv. akutnich zhorseni plicniho onemocnéni)
Jednou za ¢as se mohou priznaky CF zhorsit a v téchto momentech mu-
Zete pocitovat nové priznaky, které jinak neznate. Témto situacim fikdme

akutni exacerbace nebo také akutni vzplanuti plicniho onemocnéni,

které obvykle vyzaduje speciélni [é¢bu. Pokud mate vy nebo vase dité
znamky akutni exacerbace, kontaktujte CF centrum. Lécba akutniho

vzplanuti by méla byt zahajena co nejdfive, aby se predeslo nevratnym

zménam na plicich.

Pfiznaky akutni exacerbace jsou nasledujici
o zhorseny kasel a/nebo piskoty béhem dychani

o vétsi produkce hlenu

e zména zabarveni vykaslaného hlenu (tmaveé Zluta az zelend)

e Unava, méné energie

o neschopnost vétsi fyzické aktivity
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e nechutenstvi, Ubytek na vaze
e pfimés krve ve vykaslaném hlenu
o zvySena teplota nebo horecka

Lécba akutni exacerbace zahrnuje nasazeni antibiotik, zvySeni inten-
zity inhalaci a fyzioterapie a udrzeni dobrého stavu vyzivy. Antibio-
tika se podavaji v tabletéch/sirupu (tento zplsob nazyvame peroralné,
tzn. pusou) nebo nitrozilné (intravendzné, oznacujeme i. v.). Perorélni
antibiotika nasazujeme v pfipadé lehci akutni exacerbace. Byvaji G¢inna
na razné bakterie, ale nemusi mit dostatecny efekt zejména na infekci
Pseudomonas aeruginosa.

Intravendzni antibiotika nasazujeme v pfipadé tézsi exacerbace nebo

v situaci, kdy peroralni antibiotika nefunguji dostate¢né. V tomto pfipa-
dé podavame roztok antibiotika pfimo do krve tenkou hadickou, kterou
nazyvame katétr. Pacienti, ktefi vyzaduji intravendzni antibiotika, jsou
obvykle pfijati k hospitalizaci na IGzkovém oddéleni. Néktefi mohou po
zahajeni 1écby v nemocnici dokondit [é¢bu v domacim prostredi.
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Plicni komplikace CF

Bronchiektazie

U vétsiny pacientl s CF se plice poskozuji chronickym zédnétem, ktery
zpUsobuje postupné rozsifovani pradusek a ztencovani jejich stény.
Rozsitené prudusky poskozené zanétem oznacujeme jako bronchiekta-
zie. Hromadi se zde vice hlen, ktery je tézké pomoci inhalaci a respiracni
fyzioterapie odstranit.

plice s bronchiektaziemi

Bronchiektézie na CT plic. Vlevo zdravé plice, vpravo plice s bronchiektaziemi.

Pneumotorax

Pneumotorax je situace, kdy vzniklou prasklinou v plici unika vzduch do
prostoru mezi plici a hrudni sténou. Tim, jak se vzduch hromadi v hrud-
ni sténé, mize dojit k Utlaku plice a k jejimu kolapsu, coz zpisobuje
dusnost (pocit ztizeného dychani). Pokud se u vas nahle objevi pocit
ztizeného dychani, kontaktujte okamzité CF tym!

Pneumotorax se objevuje u méné nez 4 % pacientl s CF. Nékteri
pacienti vyzaduji v této situaci l[écbu kyslikem a/nebo evakuaci vzduchu
z hrudni dutiny pomoci drénu (trubicky, ktera se zavede do hrudni du-
tiny). Pri opakovanych pneumotoraxech je v nékterych pripadech treba
chirurgické osetreni.
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Pneumotorax na RTG plic. Vlevo zdravé plice, vpravo plice s pneumotoraxem.

Palickovité prsty

Palickovité prsty znamenaji, ze
konce prstd se stavaji vétsimi

a kulatymi. Pfipominaji svym
tvarem palicky. Tento priznak

je u pacientd s CF casty, jeho
pricina vSak nenf zcela zfejma.
Palickovité prsty vznikaji u vétsi-
ny pacientd, ktefi maji chronické
onemocnéni plic nebo srdce.

Palickovité prsty

70 e RESPIRACNI SYSTEM



Hemoptyza

Hemoptyza znamena vykaslavani krve. U pacientl s CF to mdze vypadat
jako pritomnost nitek krve v hlenu. MGze to byt priznak akutni exacer-
bace, které vyzaduje Iécbu. Krvaceni se objevuje predevsim proto, ze
pokrodily zanét nic¢i sténu pradusek, jejichz sténa mize pfi takovém
poskozeni krvacet. V nékterych pfipadech krvaceni vzniké z praskliny

v cévé, kterd je v sousedstvi rozsifené pridusky poskozené zanétem.
Pokud vykaslavate s hlenem krev, okamzité kontaktujte CF centrum!

Cor pulmonale

U nékterych pacientl s CF, ktefi maji velmi tézké plicni poskozeni, mize
dojit ke zvétseni velikosti a objemu pravé poloviny srdce. Stane se to

v disledku toho, Ze poskozenou plici se nedostava dostateéné mnozstvi
kysliku do krve. Srdce pak reaguje na tuto situaci tim, Ze zacne pumpo-
vat vice krve do celého téla. Tim se namaha a postupné se zvétsuje jeho
velikost. Dusledkem muze byt také zvyseni tlaku v cévach, které vedou
od srdce do plic. Tuto situaci oznacujeme jako plicni hypertenze.

Cor pulmonale se |é¢i jen tim, Ze se zlepsi stav plic a celkovy stav
pacienta. Priznaky zlepsuje podéavani kysliku a diuretik (Iékd na odvod-
néni).

Transplantace plic

Ve chvili, kdy u pacienta s CF dojde k vdznému poskozeni struktury

a funkce plic, nastéva cas diskutovat o moznosti provedeni transplan-
tace plic. Pacient by mél byt odeslan k vysetreni do transplantaéniho
centra (v Ceské republice se jedna pouze o jediné centrum ve Fakultni
nemocnici v Motole). Testy, které se za timto Ucelem provadéji, zahrnuiji:
zhodnoceni stavu a funkce plic, zhodnoceni stavu a funkce srdce

a ledvin, odebrani vzorkl sputa na kultivaci a uréeni bakterii, které

jsou ve sputu. Soucasti je také zhodnoceni socialniho zazemi pacienta
(podpora rodiny, pratel, pracovni zafazeni) a psychologické vysetreni.
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Prvni rok po transplantaci prezije 90 % pacientd s CF, po péti letech
preziva priblizné 60 % pacientl. Po samotné operaci je pacient obvykle
propustén priblizné po dvou tydnech, pokud nedojde ke komplikacim
zdravotniho stavu. Jelikoz se imunitni systém clovéka prirozené brani
v§emu cizimu, co se v téle vyskytne, brani se i novému orgadnu. Odmitani
organu (které nazyvéame rejekce) mohou ovlivnit Iéky, které aktivitu imu-
nitniho systému potlacuji. Tyto |éky nazyvame imunosupresiva. Pacient
po transplantaci je musi uZivat do konce zivota a mohou mit nezddouci
ucinky jako vznik cukrovky, poskozeni funkce ledvin, vznik nddorovych
onemocnéni a osteopordzu (fidnuti kosti). Imunosupresiva ale pomahaji
po transplantaci plic Zit co nejdéle. Novy organ je pacientovi s CF vy-
bran od darce, ktery CF nema. V nové plici se tedy projevy CF nevysky-
tuji, na rozdil od ostatnich systému (vedlejsi dutiny nosni, slinivka brisni,
stfevo, potni zladzy a reprodukéni systém). V novych plicich sice nejsou
projevy CF, ale imunosupresiva snizuji schopnost imunitniho systému
branit se efektivné plicni infekci. Ta mze pacienty po transplantaci
Casto ohrozovat, a proto je potfeba se kazdé respiracni infekci pokud
mozno vyhybat.

Prvni transplantace plic byla v Ceské republice provedena v roce 1997.
Od té doby se péce a celkové preziti pacientl po transplantaci vyznam-
né zlepsily. Pocet pacientl s CF, kteri budou v budoucnu potrebovat
transplantaci plic, se nepochybné snizi vlivem nové moduléatorové

|écby (viz kapitola 15: Modulatory CFTR). Rozhodnuti, zda podstoupit
transplantaci plic, je velmi osobni a slozitd véc. Pacient, ktery k tako-
vému rozhodnuti sméfuje, by mél od svého |ékare ziskat co nejvice
informaci. Dalsi informace jsou dostupné v transplantaéni pfiru¢ce a na
strankéch Klubu cystické fibrézy.
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Ovérte si, jak jste pravé prectenému textu porozuméli

Odpovézte na otazky. Vice nez jedna odpovéd mize byt spravné.

1. Které z téchto tvrzeni je
pravdivé o plicnim onemocnéni
u CF:
a) CF postihuje plice.
b) Prvni moment, kdy pacient
pociti pfiznaky spojené se zhor-
senym dychanim, se u jednotli-
vych pacientd lisi.
c) Existuje vice Iécebnych
postupd, které pomahaji udrzet
plice v co nejlepsim stavu.

2. Funkce hlenu v dolnich dy-
chacich cestach je:
a) Zvlh¢it vzduch, ktery dychéa-
me.
b) Utésnit mezery, které se
mohou objevit v nejmensich
dychacich cestach.
c) Uzaviit poskozené Casti
dychacich cest a nasmérovat
vzduch pouze do zdravych ¢asti
plic.
d) Zachytit castice a mikroby,
aby mohly byt postupné prene-
seny do krku a vykaslany nebo
spolknuty.
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3. Které z téchto tvrzeni o hle-
novych zatkach u CF je pravdi-
vé:
a) Hlenové zétky jsou u lidi s CF
neobvyklé.
b) Hlenové zatky blokuji prou-
déni vzduchu v dolnich cestéch
dychacich.
c) Pokud nejsou odstranény,
hlenové zatky mohou vést ke
vzniku plicni infekce.
d) Hlenové zatky komplikuji od-
stranéni ¢astic a choroboplod-
nych zérodkd z dychacich cest.

4. Které z téchto pfiznakul se
vyskytuji pfi exacerbaci:
a) Unava
b) ztrata hmotnosti a/nebo
snizena chut k jidlu
c) vétsi intenzita kasle a/nebo
piskoty
d) vykaslavani hlenu (sputa)
e) cokoli z vy$e uvedeného

5. Uéelem technik respiraéni
fyzioterapie (RFT) u CF je:
a) zpruchodnéni dychacich cest
b) prevence Siteni CF na ostatni
lidi v okoli



c) uvolnéni hlenu, aby jej bylo
mozné vykaslat z plic

d) prodisténi plic a tim vyléceni
CF

6. Které z téchto tvrzeni o cvi-
ceni plati pro pacienty s CF:

a) Cvi¢eni poméaha uvolnit hlen
v plicich.

b) Cviceni poméaha posilit dy-
chaci svaly.

c) Cviceni mUze usnadnit
odkaslavani a pomoci vycistit
dychacich cesty.

d) Cviceni by se mél pacient
vyhybat, protoze mdze zhorsit
plicni onemocnéni.

. U CF se antibiotika pouzivaji:
a) k [écbé chronické plicni
infekce

b) k 1é¢bé akutni plicni exacer-
bace

c) k 1écbé jak chronické plicni
infekce, tak akutni plicni exa-
cerbace

8. U lidi s CF je kasel:

a) ne moc Casty problém

b) zplsob, jakym se nemoc sii
mezi ostatni

c) Spatny pro plice a mél by se
lécit Iéky proti kasli

d) jednim ze zpUsobd, jakym
télo odstranuje hlen z plic,

a mél by byt podporovan
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Spravné odpovédi
Abyste se toho vice naucili, zkontrolujte si odpovédi az po vyplnéni
testu.

1.a,b, c
Vs$echna tvrzeni o plicnim onemocnéni u CF jsou pravdiva.

2.d

Funkci hlenu v dolnich dychacich cestach je zachycovat vdechnuté
Castice a choroboplodné zarodky, aby mohly byt preneseny do krku

a vykaslany nebo spolknuty. Problémem u CF je, Ze hlen je tak husty

a lepkavy, ze se nepohybuje volné smérem do krku, takze jeho normalni
Cistici funkce v plicich je narusena.

3.b,c,d

Je pravda, Ze hlenové zatky blokuji proudéni vzduchu, a pokud nejsou
odstranény, mohou vést k plicnim infekcim a ztézovat odstrariovani ¢as-
tic a choroboplodnych zérodkl z dychacich cest.

4. e

Unava, ztrata hmotnosti a/nebo snizené chut k jidlu, vétsi intenzita kasle
a/nebo piskoty, vykaslavani hlenu — to vS§e mohou byt pfiznaky plicni
exacerbace.

S5.a, ¢

Ucelem technik respiraéni fyzioterapie (RFT) u CF je vycistit dychaci
cesty a uvolnit hlen, aby mohl byt vykaslan z plic. RFT pomahaji lidem
s CF zUstat zdravi. RFT neléci CF.

6.a, b, c

U lidi's CF plati, Ze cviceni poméaha uvolnit hlen v plicich, posilit dycha-
ci svaly a mUze podporit kasel, ktery pomaha vycistit dychaci cesty.
Cviceni by se pacient s CF nemél vyhybat. Cviceni je pro pacienty s CF
naopak dobré.
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7. c
U CF se antibiotika pouzivaji k 1é¢bé jak chronickych plicnich infekei, tak
akutnich plicnich exacerbaci.

8.d
U lidi s CF je kasel jednim ze zpUsobd, jakym télo odstraruje hlen z plic,
a mél by byt podporovan.
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Kapitola 5: Travici systém

Prestoze si fada pacientd s cystickou fibrézou stézuje na $patné traveni,
vhodnym slozenim stravy a za pomoci [ékd (obsahujicich travici enzymy)
Ize jejich obtize vyznamné ovlivnit.

Jak funguje travici systém

Travici systém clovéka (oznacovany také gastrointestinalni) je tvoren
travicimi organy (od dutiny Ustni po konecnik) a zlazami produkujici-

mi travici enzymy (slinivka, jatra). Traveni jidla zaciné jiz v Ustech, kde

je potrava za pomoci zubUl a slin rozmélnovana. Po spolknuti jidla se
sousto posouva z Ust do jicnu a pak do zaludku, kde je potrava ¢astecné
roz$§tépena a rozmélnéna. Takto rozmélnéna strava prochézi do tenkého
stfeva, kde probihé finélni stépeni plsobenim travicich $tav. Nezbytnou
soucasti travici stavy jsou nejen travici enzymy, které se tvofi ve slinivce
brisni, ale také zluc tvorena v jatrech. Obé tyto slozky se spolu dostavaji
do pocatedni ¢asti tenkého streva (dvanactniku) a napomaéhaji stépit
tuky a bilkoviny ze stravy. V tenkém stfevé po stépeni zakladnich zivin
dochézi k jejich vstiebavani a prenosu do jednotlivych ¢asti naseho téla
(bilkoviny jsou zakladnim stavebnim kamenem napf. pro svaly, tuky jsou
zakladnim stavebnim kamenem pro jednotlivé burky naseho téla napf.
v mozku). Dalsi zlazky ve sténé streva vytvareji hlen, ktery usnadnuje
plynulé klouzéni a vyloudeni nestravenych zbytkd a odpadnich latek ze
stfeva formou stolice.
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Jak funguje traveni

Poté, co Usty polkneme
jidlo, dostava se dol do
jicnu a zaludku. V Zaludku
se jidlo promiché a posune
dale do tenkého streva.

Slinivka produkuje enzymy,
které pomaéhaji travit tuk

a bilkoviny v jidle. Tyto en-
zymy se ze slinivky dostéa-
vaji do tenkého streva, kde
traveni jidla probihé.

Nestravené jidlo se posu-
nuje déle do tlustého stre-
va, kde se vstfeba voda,

a zbytek je odstranén z téla
ve formé stolice.

Usta

jicen

jatra
zaludek

slinivka

tenké stfevo

tlusté stfevo
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Jak je to u CF?

Hlavnim problémem u vétsiny pacient’ s CF byva naruseni funkce
slinivky bfisni, ktera je odpovédna za tvorbu travicich enzymd usnadnu-
jicich traveni tukd, bilkovin i cukrd. Tyto enzymy nazyvame trypsin (Stépi
bilkoviny), lipaza (stépi tuky), amylaza (Stépi cukry). Pfi¢inou poruchy
funkce slinivky bfisni je husty a vazky hlen, ktery ucpe vyvody slinivky
brisni a zabrani tak enzymim dostat se do tenkého streva, kde by mély
pUsobit. Bez téchto enzymd nedochézi ve strevée k nastépeni potravy

a vyzivné latky jako tuky, bilkoviny a cukry nejsou déle vstfebavany do
naseho téla. Nedostatecné vstiebavani (oznacujeme ho jako malab-
sorpci) je ddvodem $patného rdstu a vzniku podvyzivy (oznacujeme ji
jako malnutrice). Pfi nedostateéném vstrebavani tukl dochazi navic i ke
Spatnému vstrebavani nékterych vitamind rozpustnych v tucich (A, D,
E, K).

slinivka

vyvod
slinivky

tenké stfevo

hlenové zatka

Enzymy, které produkuje slinivka, se kvili hlenovym zatkdm ve vyvodech
nemohou dostat do tenkého stfeva a travit jidlo.
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Mezi casté priznaky malabsorpce se fadi

e nizka télesna hmotnost

o Casté, objemné, zapachajici stolice s vysokym obsahem tuku
o bolestibricha

e nadymani

Nizka télesna hmotnost

U pacientl s CF se mUzZe objevit nizka télesnd hmotnost, prestoze
prijimaji dostatek potravy. K tomu dochazi ve chvili, kdy travici enzymy
ze slinivky brisni nemohou pUsobit ve strevé a je naruseno vstiebavani
bilkovin a tukd. U pacientl s pokrocilejsim zanétlivym postizenim plic
je situace dale komplikovéna tim, Ze je potreba vice energie a kalorii
nezbytnych k hojeni plicniho zanétu a ke zvysené dechové namaze.

Casté, objemné, zapéchajici stolice s vysokym obsahem tuku

Pri nedostatku travicich enzymu ve strevé nedochazi k vstrebavani tuka,
tuk zlstava ve stievé nezménén a vylucuje se ve stolici, kterd mé charak-
teristicky vzhled.

Bolesti bficha

Ve vétsiné pripadu jsou zplsobeny $patnym travenim potravy ve stre-
vé. S lé¢bou mohou tyto obtize zcela vymizet. V dobé diagndzy (tedy
nejcastéji u velmi malych déti v kojeneckém véku) udavéa vétsina rodica
pacientt s CF také obtize s krmenim. Ddvodem mohou byt bolesti bris-
ka zpUsobené $patnou vstrebatelnosti tukd. Jakmile je zahajena 1écba
travicimi enzymy (viz nize), tyto obtize vymizi. Dalsi pric¢inou bolesti bri-
cha mize byt namozeni svald pfi vycerpavajicim kasli nebo v disledku
roztazeni stfevnich klicek objemnou stolici nebo plynem. U ¢asti pacien-
td maze také dojit k tzv. ucpani strev (neprichodnost stfeva pro stolici).

Nadymani

Pokud neni potrava ve stfevé dostateéné nastépena, podléhaji nestrave-
né slozky potravy kvasnym procesim za vzniku vétsiho mnozstvi plynu.

TRAVICI SYSTEM o 81



U pacientl s CF, ktefi neuzivaji travici enzymy, se mohou objevit nékteré
nebo i vSechny ze zminénych pfiznakd malabsorpce. Jakmile ale za¢nou
pravidelné uzivat travici enzymy, priznaky se zlepsi a obtize odezni.

S rdstem a pribyvajici hmotnosti je potreba davku enzymd postupné
navySovat. Pokud dojde u déti nebo i u dospélych navzdory uzivani
enzymu k rozvoji pfiznakd malabsorpce, je potreba davku enzym po
domluvé s |ékafem upravit.

Lécba

Pro vétsinu pacientt s CF jsou travici obtize dobre |écitelné za pomoci
e Upravy stravy a vyzZivy

o pankreatickych enzymd

e vitaminl

Strava a vyziva

Spravné slozeni stravy a dobry stav vyzivy jsou dilezZité nejen pro nor-
malni rdst a vyvoj, ale také v boji proti vzniku infekci (podvyziva zvysuje
riziko jejich vzniku), usnadnuji hojici procesy v plicich a umoznuji svalim
spravné fungovat pfi dychani. Vzhledem k vyssimu riziku podvyzivy
(narusené vstiebavani Zivin) a vétsi dechové praci potiebuji pacienti
s CF pfijimat ve stravé vice kalorii. Tato kalorickéd potfeba muize byt
nékdy az dvakrat vyssi nez u zdravych jedincu stejného véku a hmotnos-
ti. Pro pacienty s CF jsou tuky ve stravé rozhodné zadouci a potreb-
né. Jsou totiz bohaté na kalorie a jsou dobrym zdrojem energie pro
spravny rlst a vyvoj. Pacienti s CF by méli jist vysokokalorickou stravu,

s vysokym obsahem bilkovin, tukd i s vy$sim obsahem soli. Tuky by roz-
hodné nemély byt omezovany. Pokud se nedafi dosdhnout uspokojivé
hmotnosti, je na misté vzdy konzultace s |ékafem a nutri¢nim poradcem.
Existuji vyzivové doplnky a dal$i moznosti, jak prijem kalorii navysit.
Neéktefi pacienti dokonce za timto Ucelem potrebuji krmeni sondou. Pro
vice informaci odkazujeme na nutri¢ni pfirucku pro pacienty s CF a jejich
rodice.
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Pankreaticka suplementace — podavani chybéjicich pankreatickych
enzyml

Témeér 90 % pacientt s CF potrebuje doplnit chybéjici enzymy slinivky
brisni, jelikoz se jich kvili ucpanému vyvodu slinivky nedostava do stre-
va dostatek. Pankreatické enzymy jsou pacientim podavany ve formé
kapsli. Po spolknuti se dostanou do zaludku a néasledné do tenkého
streva, kde mohou spravné pusobit a kde pomahaji travit a stépit pozi-
tou stravu, kterd pak maze byt diky nim do téla vstrebana. Kazda kapsle
obsahuje malé kulicky a na povrchu je kryta povlakem, ktery zajisti, aby
doslo k uvolnéni enzymd az v tenkém strevé. Davka enzymu se lisi podle
véku a hmotnosti, ale také podle slozeni stravy a miry postizenf slinivky.
Adekvatni mnozstvi dodavanych enzym( by mélo zajistit spravny rust

a vyvoj déti, u dospélych pak udrzeni hmotnosti. Davka enzym by tedy
méla byt upravovéna vzdy po domluvé s [ékafem a nutriénim poradcem
podle aktudlniho stavu pacienta a pfipadnych zndmek podvyzivy.

Pankreatické enzymy

e pomaéhaji travit tuky, bilkoviny a sacharidy (vSechny tfi slozky, které
jsou zdrojem kalorii)

e zajistuji dobry stav vyzivy, normalni hmotnostni pfirlstky u déti
a udrzeni optiméalni hmotnosti u dospélych

e pomaéhaji télu vstrebat fadu nepostradatelnych Zivin

Jak se enzymy podavaji

Enzymy by se mély uZivat na zacatku kazdého hlavniho jidla nebo svacin-
ky. Pro kojence a malé déti je mozné kapsle vysypat na Izicku. Kulicky

z jednotlivych kapsli Ize smichat s malym mnoZstvim lehce kyselé stravy,
jako je napriklad jableény dzus nebo pyré, a mohou byt podény Izickou.
Enzymy by se nemély michat s mléénymi produkty, jako je jogurt nebo
pudink, ty mohou snizovat jejich G¢innost. U kojenych déti je mozné
polknuti kulicek usnadnit podanim matefrského mléka. V zadném pri-
padeé se vsak kulicky nesmi nijak drtit, Zvykat nebo kousat. Starsi déti
vétsinou bez problému polykaji celé kapsle.
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e Enzymy by meély byt podavany na zacatku kazdého jidla, svacinky,
kojeni, vyzivového doplriku nebo enterélni vyzivy.

o Nevynechéavejte uzivani enzym(. Méjte u sebe vzdy potrebnou dav-
ku enzymd, a to i kdyz planujete jidlo nebo svacinu mimo domov.

e Enzymy plsobi ve stfevé pfiblizné hodinu po poziti.

o Vzdy uZivejte spravnou davku enzymd, kterou vém predepsal lékar.

o Lehce vyssi davka enzymU mize byt potfebné v pripadé konzumace
jidel s vy$$im obsahem tuku, jako je napf. jidlo z fastfoodu, mrazené
jidlo nebo pizza.

o Neéktera jidla a ndpoje nevyzaduji uziti enzymd, jelikoz obsahuji
pouze jednoduché sacharidy (cukry), které se ve strevé vstrebavaji
snadno. Jedna se zejména o ovoce (vyjimkou je banan), ¢aj a ¢ernou
kavu, slazené napoje, dzusy, tvrdé sladkosti jako lizatka, bonbony,
zelé, zmrzlou ovocnou trist.

o Pokud je nutné kulicky z kapsle vysypat, nesmi se v Zzadném
pfipadé drtit, kousat nebo Zvykat!

e Enzymy ponechévejte pfi pokojové teploté, nevystavujte je ani vyso-
kym teplotam, ani nadmérnému chladu.

o Dodrzujte doporucenou dobu spotreby.

e Viko lahvicky ponechéavejte vzdy pevné uzaviené.

Nékteré déti, ale casto i dospéli pacienti odmitaji uzivat enzymy
véas, nicméné jejich uzivani je pro spravné fungovani traviciho sys-
tému naprosto zasadni.

Vitaminy

Jelikoz maji pacienti s CF Casto problém se vstiebavanim tukd, mdze
dochéazet i k poruse vstrebavani vitamind rozpustnych v tucich (vitaminy
A, D, E, K). Tyto vitaminy by méli pacienti uZivat pravidelng, a to podle
doporuceni svého lékare. Vitaminové pripravky jsou dostupné v tekuté
formé, déle také ve formé zvykacich tablet nebo kapsli a mély by byt
podavany spolu s pankreatickymi enzymy a jidlem. Vice informaci o vita-
minech najdete v nutri¢ni pfirucce pro pacienty s CF a jejich rodice.
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Gastrointestinalni komplikace

Mekoniovy ileus

Mekoniovy ileus mize byt prvnim projevem CF u novorozence. Jedné se
o stav, kdy dojde k zneprichodnéni (ucpéani) streva hustou stolici,

tzv. smolkou (mekonium). Abnormélné vazka smolka pevné pfilne ke
sténé streva a uzavird jeho prusvit. Terapie spocivé v aplikaci klyzmat,

u pozdé diagnostikovanych forem je nutna léc¢ba chirurgicka. K porov-
nani — u zdravych novorozenct dochézi k odchodu smolky v pribéhu
prvnich 24 hodin po porodu.

Syndrom distalni intestinalni obstrukce

Syndrom distalni intestinalni obstrukce (Distal Intestinal Obstructive
Syndrome, DIOS) muze vypadat velmi podobné jako mekoniovy

ileus, ale vyskytuje se v kterémkoliv véku. Jedna se o situaci, kdy dojde
v dusledku pfitomnosti abnormalné vazkého hlenu a $patné stravitelné-
ho jidla k ¢aste¢né nebo i UpIné neprichodnosti stfeva. Na vzniku DIOS
se mlze podilet dehydratace (nedostatecny prijem tekutin), nedostatec-
né déavky pankreatickych enzymd nebo také zména stravovacich navyka.
K pfiznakim DIOS patfi zejména bolest bficha a vyrazné snizena frek-
vence stolice, nez je u daného pacienta obvyklé. V pripadé podezfeni na
DICS je potreba vzdy kontaktovat Iékafe a predejit tak dalsim komplika-
cim.

DIOS musi byt véas odhalen a lécen:

e Upravou stravy a dostate¢nou davkou pankreatickych enzym
e zvySenim pfijmu tekutin

o aplikaci speciélnich roztokd, které mohou byt podény i sondou
e klyzmaty

Prolaps rekta

Prolaps rekta neboli vyhfez konecniku mdze byt zplsoben velmi tuhou
stolici, nicméné na jeho vzniku se mize podilet i zvySeni nitrobfisniho

tlaku pri Uporném kasli. Obtize vétsinou mizi po Uprave slozeni stravy,
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davce pankreatickych enzymu a také po zklidnéni kasle. Jenom velmi
vzacné je potfebna chirurgicka lécba.

Postizeni jater a Zlucovych cest

Jaterni cirhéza

U 5-10 % pacientl s CF maze dojit k rozvoji jaterniho onemocnéni.
PFicinou vzniku je ucpani zlu¢ovych kanalkd uvnitr jater, kvali kterému
nedochazi k odchodu Zluci do stfeva. Méstnani zlu¢i mize nasledné vést
ke vzniku jaterni cirhdzy. Za Gcelem véasného odhaleni téchto obtizi je
proto v ramci laboratornich vysetfeni pacientim vzdy kontrolovana

i funkce jater. Pacienti s abnormalnimi hodnotami pak mohou byt [é¢eni
pomoci kyseliny ursodeoxycholové (Ursofalk ®, Ursosan ®), ktera usnad-
ni odtok zluci do streva.

Zluéové kameny

Zlu¢ové kameny se mohou objevit pfiblizné u 10-12 % pacientd s CF.
Jednoznacéna pricina neni zatim zcela zndma, nicméné se predpoklada
spojitost s poruchou traveni tukd a Zlu¢ovych kyselin. Casto se miize
jednat o ndhodny nélez, ktery nemusi zplsobovat zadné obtize. V pfi-
padé, Ze tomu tak nenf a jsou naopak pfic¢inou castych obtizi, je nutné
chirurgické odstranéni zlu¢niku.

Diabetes spojeny s cystickou fibrézou (CFRD)

Diabetes mellitus neboli cukrovka je skupina rdznych onemocnéni, ktera
jsou spojena s poruchou premény cukrl (sacharidt). Vsechny typy cuk-
rovky spojuje vyssi hodnota cukru v krvi (hyperglykémie) zplsobena
nedostatkem inzulinu.

Co je inzulin a k ¢emu je dllezity?

Inzulin je hormon, ktery se tvofi ve specialni ¢asti slinivky bfisni (tzv.
Langerhansovych ostravcich). Inzulin je velmi ddlezity pro fungovani
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lidského organismu, protoze umoziuje spravné vyuziti energie ziskané
z Zivin v potravé. Po konzumaci jidla se v zazivacim traktu cukry rozloZi na
glukdzu (to je zakladni cukr v lidském téle). Glukodza se nésledné vstreba-
va do krve a putuje do raznych bunék v téle, kde je vyuzita zejména jako
zdroj energie. Bez inzulinu se glukéza neumi do bunék dostat a ,zlstane
uvéznéna” v krvi, aniz by byla sprédvné vyuzita. Inzulin rovnéz ovliviuje
metabolismus ostatnich Zivin (bilkovin a tukd) a je nezbytny pro vystav-
bu dulezitych ¢asti lidského téla (napf. svall). Bez inzulinu proto lidské
télo strada, hubne a v nékterych pripadech se mize dostat do krizového
stavu ohrozujiciho Zivot. Tento hormon je tedy u ¢lovéka nezastupitelny!

glukédza

)

- 4 glukéza inzulin odemyka
/* @ glukézovy kanal
inzulin
inzulinovy !
receptor @
@

inzulin

buriky
zavieny glukdzovy kandl je
glukézovy otevieny, glukéza
kanal vstupuje do buriky

Slinivka brisni se rozdéluje na dvé odlisné ¢asti. Velka vétsina slinivky (tzv. exokrinni ¢ast)
ma za Ukol produkovat enzymy, které ve stfevé umoznuji travit Ziviny ze stravy. Posko-
zeni této Casti v ramci CF vede k poruse traveni zivin a potrebé tyto enzymy nahradit po-
moci léku (preparat Kreon®). Ve slinivce dale najdeme relativné malé okrsky, které maji
zcela odlidnou funkci. Riké se jim Langerhansovy ostravky a jejich hlavnim Gkolem je
produkovat hormon inzulin. Inzulin se vstfebé do krve a navéze se na rtizné bunky. Tim
napf. otevird kanaly, kterymi se krevni cukr glukéza maze dostat z krve do buriky, kde

se z néj ziské energie pro cely organismus. Podobné inzulin fidi tvorbu svalové hmoty.
V ramci CF se spoleéné s celou slinivkou bfi$ni ni¢i i Langerhansovy ostravky — proto se
tvofi méné inzulinu, nez je potieba. Zaroven v téle probiha chronicky zanét, ktery zplso-
buje, Ze inzulin po navazani na buriky hdfe funguje.
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Jaké jsou typy cukrovky a ¢im se lisi? Pro¢ vznika cukrovka u pacien-
tu s CF?

U lidi bez CF se nejcastéji setkavame se dvéma typy cukrovky, tzv. dia-
betes 1. typu a diabetes 2. typu. V détském véku je nejcastéjsi diabetes
mellitus 1. typu (DM?1), ktery tvofi vice nez 95 % pripadd cukrovky

u déti. Tento typ cukrovky je zplsoben zni¢enim bunék, které produkuiji
inzulin, vlastnimi imunitnimi burikami jedince. Jedna se o tzv. autoimu-
nitni onemocnéni. Détem s DM1 zcela chybi inzulin, ktery se proto musi
do téla dodavat nékolikrat denné pomoci injekci (tzv. inzulinovych per)
nebo inzulinové pumpy. Lidé s DM1 jsou na inzulinu Zivotné zavisli — po-
kud by inzulin nedostavali, rychle by doslo k akutnimu rozvratu organi-
smu, ktery vede ke smrti, pokud by se déle nelécil podavanim inzulinu.
Pokud neni DM1 dobre lécen (jsou opakované po delsi dobu pritomny
vysoké hodnoty cukru v krvi), zptsobuje tzv. pozdni komplikace. Mezi
né patii poskozeni zraku, ledvin, porucha hojeni ran, ¢asny infarkt nebo
cévni mozkové prihoda. Aby lidé s DM1 drzeli svou cukrovku pod kont-
rolou a nedoslo k vyse zminénym dlouhodobym komplikacim, je nutné,
aby si hlidali svij jidelnicek. Zejména je potfeba vyrazné omezit jidla

s rychle vstrebatelnymi cukry, u vSech jidel mnozstvi cukru presné spodi-
tat a tomu prizpUsobit davku inzulinu.

Ve vyssim dospélém véku a ve stafi je naopak nejcastéjsi tzv. diabetes
mellitus 2. typu (DM2), u kterého je alespon zpocatku tvorba inzulinu
dostatecnd, ale lidské bunky neumi na ptsobeni inzulinu reagovat (mlu-
vime o tzv. inzulinové rezistenci). Inzulinova rezistence je z velké ¢asti
zpUsobena obezitou. Lidé s cukrovkou 2. typu mohou byt casto 1éceni
pomoci tablet, které pomaéahaji bunkam lépe reagovat na inzulin nebo
stimuluji tvorbu inzulinu slinivkou. Pokud lé¢ba pomoci tablet neni do-
statedna, je tfeba i jedince s DM2 |éCit inzulinem. Lidé s DM2 by se méli
snazit o redukci hmotnosti a o vynechéani jidel s vy$sim obsahem rychle
vstrebatelnych cukrd. Pokud neni DM2 pod kontrolou, vede k poskozeni
cév a podobnym komplikacim jako DM1.
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Kromé vyse zminénych nejcastéjsich typd cukrovky existuji i dalsi,
mnohem méné Casté, jako je diabetes spojeny s cystickou fibrézou
(CFRD). Jedné se o typ cukrovky, ktery vyzaduje specificky pfistup

a lé¢bu odlisnou od predchozich dvou typl diabetu. K rozvoji CFRD
vede snizena tvorba inzulinu zplsobena poskozenim slinivky brisni
pri CF a soucasné zvysena inzulinova rezistence zpUsobena zejména
pritomnosti chronického zanétu v téle (predevsim v plicich).

Jak je cukrovka pfFi cystické fibréze ¢asta a v jakém véku

se objevuje?

Cukrovka se u pacientl s CF mdze objevit v jakémkoli véku, ale jeji
vyskyt je pomérné vzacny u déti mladsich 10 let. Vyskyt cukrovky
roste se stoupajicim vékem — ve véku 10-14 let je pritomen u 5 %, ve
véku 15-19 let jiz u 13-20 % déti s CF, do 30 let véku se cukrovka objevi
priblizné u poloviny pacient’ s CF. Vyskyt CFRD také souvisi s typem
mutace genu CFTR (vice jsme si vysvétlili v druhé kapitole). Vznika
zejména u tézsich forem onemocnéni, kdy je funkce slinivky brisni jako
celku nedostatecnéd a déti musi uZivat travici enzymy.

Jaké jsou pfFiznaky cukrovky pfFi cystické fibréze?

Cukrovka pfi CF se rozviji pozvolna. Naprosta vétsina jedincd nema jas-
né vyjadrené priznaky cukrovky. Pro pacienty s CF je ddlezité, ze CFRD
muze vést k vahovému ubytku pres podavani hyperkalorické stravy

a téz ke zhorseni plicnich funkci.

Mozné pfiznaky CFRD

o vahovy Ubytek pfes podavani hyperkalorické stravy
o zhorseni plicnich funkci

e nadmérné piti a moceni

e porucha ristu

o opozdény prubéh puberty

Co muze cukrovka pfi cystické fibréze zpusobit?
Pritomnost CFRD zhorsuje prabéh CF, proto je dulezité ji co nejdrive
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odhalit a spravné |écit. Podobné jako u lidi s cukrovkou 1. nebo 2. typu
mohou u lidi s CFRD vzniknout pozdni komplikace jako poskozeni zraku,
ledvin a perifernich nervl. Tyto komplikace nevznikaji dfive nez za deset
let po vzniku CFRD a byvaji spise mirné. Nedostatek inzulinu véak vede
ke zhorsSeni stavu vyzivy a k ubytku svalové hmoty, cozZ zpUlsobi zhor-
Seni plicnich funkci. Spravna |é¢ba CFRD je tedy zasadni pro pfiznivy
prabéh CF.

Jak se cukrovka pfi cystické fibréze diagnostikuje?
ProtozZe ve vétsiné pripadl cukrovky pfi CF nejsou pritomny zadné
zjevné priznaky, je nutné po této komplikaci pravidelné aktivné patrat.
Podle soucasnych doporucenti je tieba pravidelné vysetfovat moznou
pritomnost CFRD jednou ro¢né u déti s CF od deseti let véku. Zakladni
metodou diagnostiky CFRD je provedeni tzv. oralniho glukézového
tolerancniho testu (0oGTT). Jde o zcela jednoduchy test, kdy je po mini-
malné osmihodinovém laénéni proveden odbér krve za Gcelem zméreni
hodnoty cukru v krvi (glykémie). Po tomto odbéru je podana sladka te-
kutina s presné ur¢enym mnozstvim glukdzy. Nasledné se odebira krev
a méri glykémie pravidelné po dobu dvou hodin. Cukrovka pfi CF
se diagnostikuje zjisténim vysoké glykémie nalacno nebo vysoké glyké-
mie ve 120. minuté testu:
1. vysoka glykémie nala¢no (miniméalné po 8 hodinach lac¢néni) je
>7,0 mmol/I
2. vysoké glykémie ve 120. minuté orélniho glukézového toleranéniho
testu je =11,1 mmol/I

Dalsi moznosti, jak patrat po CFRD, je stanoveni koncentrace glykova-
ného hemoglobinu v krvi. Jednéa se opét o odbér krve, hodnota gly-
kovaného hemoglobinu urcuje prdmérnou glykémii za dobu priblizné
poslednich 2-3 mésicd. Koncentrace glykovaného hemoglobinu

=48 mmol/mol potvrzuje cukrovku, normalni hodnoty glykovaného
hemoglobinu ale CFRD nevylucuji. Z tohoto dlvodu neni stanoveni
glykovaného hemoglobinu doporucovano jako jedind metoda patrani
po CFRD.
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Jak se cukrovka pfi cystické fibroze 1é¢i?

Lécba inzulinem

Aplikace inzulinu je zdkladnim kamenem lécby CFRD, jina léc¢ba (table-
tami) je u tohoto typu cukrovky bohuzel nedcinna. Kromé normalizace
hladin krevniho cukru inzulin poméahé stabilizovat plicni funkce a stav
vyzivy, proto je véasné zahajeni |éCby zvlasté dulezité. Inzulin se aplikuje
do podkozi pomoci inzulinového pera, které na svém konci obsahuje
krétkou tenkou jehlu umoznujici prakticky bezbolestny vpich. Protoze

u vétsiny jedincd s CFRD neni nedostatek inzulinu alespon zpocatku upl-
ny, Ize nékdy podavat inzulin pouze v jedné ranni davce. V pokrocilejsich
stadiich CFRD je nutna aplikace inzulinu nékolikrat denné podobné jako
u jedincd s cukrovkou 1. typu. Pro nékteré déti a dospélé s CFRD muze
byt vhodna léc¢ba inzulinovou pumpou. O vybéru nejvhodnéjsiho inzuli-
nového rezimu vzdy rozhoduje diabetolog ve spolupréci s pacientem

s CFRD na zéakladé rozboru dosavadnich dietnich a rezimovych zvyklosti.
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Doporuceni ohledné stravy

Dietni doporuceni u lidi s CFRD se velmi lisi oproti jedincdm s klasickymi
typy cukrovky. S cilem zabranit vzniku podvyzivy je vhodnéa vysokokalo-
ricka strava (obvykle 120-150 % bézného kalorického pfijmu pro dany
vék a pohlavi) s relativné vyssim obsahem tukl (cca 40 % celkového den-
niho energetického pfijmu). Ackoli ve vétsiné pripadd neni nutné presné
pocitani mnozstvi cukrd, je vhodné jist pravidelné a mit alespon zakladni
prehled o priblizném obsahu cukrl v porci jidla. Pro jedince s CFRD
nejsou vhodné slazené napoje, jelikoz zpusobuji vyrazné vykyvy v hod-
notéch glykémie. Ostatni jidla ale neomezujeme. V tomto bodé se tedy
dietni doporuceni pro CFRD zésadné lisi od ostatnich typl cukrovky!

Monitorace glykémie

U véech jedincl s CFRD je treba kontrolovat hodnotu aktualni glykémie
v domécim prostredi pomoci osobniho glukometru. Pomoci specialni
jehlicky se provede velmi drobny vpich do $picky prstu, vznikla kapka
krve se nasledné vyuzije ke zméreni aktuélni glykémie (glukometr ji zmé-
fi do nékolika sekund). Doporucéena frekvence méreni zavisi na rezimu
|écby a na tom, zda jsou hodnoty glykémie stabilni. Pokud ma pacient
jiz zavedenou aplikaci inzulinu jednou denné davkou, ktera se po delsi
dobu neménila, byva dostacujici kontrola glykémie Ctyrikrat denné

1-2 dny v tydnu. V pripadé aplikace inzulinu nékolikrat denné byva ne-
zbytné kazdodenni méreni glukometrem nebo specidlnim senzorem pro
nepfretrzitou monitoraci hladiny glykémie.




Hypoglykémie pfi [é¢bé CFRD

V pripadé [écby inzulinem se mUze stat, Zze hodnota cukru v krvi bude
prilis nizka. Tomuto stavu fikdme hypoglykémie. Hypoglykémie nejcas-
t&ji vznika jako nasledek vynechani jidla, pri nepravidelném stravovani,
pri intenzivnéjsi pohybové aktivité ¢i po ni nebo v souvislosti s konzuma-
ci vétsiho mnozstvi alkoholu. V nékterych pripadech, zejména pokud se
pravidelné opakuji, mohou byt hypoglykémie zplsobeny vyssi davkou
aplikovaného inzulinu a je tfeba mnozstvi aplikovaného inzulinu po do-
hodé s diabetologem snizit. Pfi hypoglykémii ¢lovék vétsinou citi pfizna-
ky dané zvysenou tvorbou stresovych hormon( (napr. adrenalin), které
se snazi hodnotu glykémie zvysit. Nejcastéjsimi takovymi pfiznaky byvéa
poceni nebo tfes rukou. Protoze je glukdza velmi dilezitym zdrojem
energie pro mozek, byva ¢lovék pri hypoglykémii unaveny, ospaly nebo
nesoustredény. Pokud mate priznaky hypoglykémie, je nutné glykémii
ihned zkontrolovat pomoci osobniho glukometru. Pokud se hypoglyké-
mie potvrdi, je nezbytné ihned podat rychle vstifebatelné cukry (napr.
hroznovy cukr, 100% dzus), které musi mit kazdy jedinec |é¢eny inzuli-
nem vzdy u sebe. Mnozstvi cukrd potrebnych k [é¢bé hypoglykémie je
individualni a zavisi mj. na hmotnosti ¢lovéka s CFRD a zpUsobu jeho
lé¢by. U vétsiny jedincl se vhodnéa déavka pohybuje kolem 10 gramu
cukrd, cemuz odpovidé pét tabletek hroznového cukru vétsiny vyrobcl
nebo pfiblizné 100 ml 100% dzusu vétsiny pfichuti.

Kdo mé vse ohledné CFRD naucdi a kdo bude vést lécbu?

Po stanoveni diagnézy CFRD nésleduje rozhovor s diabetologem

a s diabetologickou edukacni sestrou, ktefi vés naudi vée potrebné.
Lécbu inzulinem vede diabetolog se zkusenostmi s |é¢bou CFRD. Am-
bulantni kontroly se konaji priblizné kazdé tfi mésice ve stejny den, jako
mate standardni kontrolu v CF centru.
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Ovérte si, jak jste pravé prectenému textu porozuméli

Odpovézte na otazky. Vice nez jedna odpovéd mize byt spravné.

1. Nejcastéjsi gastrointestinalni
problém u CF je:
a) ucpani zluéovodu, které bra-
ni odtoku zludi z jater
b) blok&da ve strevé zpusobena
sekrety a abnormalni stolice
c) ucpéani v pankreatickém
vyvodu, ktery brani travicim
enzymUm dostat se do tenkého
stfeva

2. Blokada enzymii ve slinivce
bfisni mize zpusobit:
a) viedy ve streve
b) spatné traveni bilkovin a tukl
c) nadmérné pribirani na vaze

3. Pfiznaky malabsorpce u CF
zahrnuji:
a) nadmérna plynatost
b) slabé pribirani na vaze
c) boleni bricha
d) ¢asté, velké, mastné stolice
e) vSechny vyse uvedené
priznaky
f) nic z vySe uvedenych
priznakl
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4. Mezi bézné zplsoby lécby
malabsorpce nepatfi:

a) vitaminy

b) vyvazena strava

c) nizkotucna dieta

d) pankreatické enzymy

5. Které z nasledujicich tvrzeni
je pravdivé o pouziti pankrea-
tickych enzyma?
a) Enzymy by se mély uzivat
s jidlem.
b) Ponékud vyssi davky enzymd
mohou byt zapotrebi u potra-
vin s vysokym obsahem tuku.
c) Pokud jsou tobolky otevreny,
nedrtte ani nezvykejte kulicky,
protoze by stejné dobre nefun-
govaly.

6. Co je typické pro cukrovku?
a) vysoka hodnota cukru v krvi
b) nizkd hodnota inzulinu v krvi
¢) nizkd hodnota cukru v krvi

7. Co patfi mezi pfiznaky CFRD?
a) vahovy Ubytek
b) zhorseni plicnich funkci
c) nadmérné piti a moceni



8. Pacientim s CFRD
doporucujeme:
a) drzet dietu a jist mélo
b) nedrzet dietu a jist vysokoka-
lorickou stravu
d) pit hodné sladkych napojt
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Spravné odpovédi
Abyste se toho vice naucili, zkontrolujte si odpovédi az po vyplnéni
testu.

1.¢c

Nejcastéjs$im gastrointestinalnim problémem u CF je ucpani pankrea-
tického vyvodu, které brani travicim enzymam dostat se do tenkého
stfeva.

2.b
Zablokovani enzymd ve slinivce maze zpusobit Spatné traveni bilkovin
a tukl. Tento stav se nazyva malabsorpce.

3.e
Priznaky malabsorpce u CF zahrnuji nadmérnou plynatost, slabé pribira-
ni na vaze, bolesti bficha a ¢astou velkou, mastnou stolici.

4.c

Mezi bé7né zplsoby Ié&by malabsorpce nepatfi nizkotuéna dieta. Spat-
né traveni u mnoha lidi s CF zpdsobuje malabsorpci bilkovin, tukd

a sacharidd. Pankreatické enzymy napomahaji normalnimu traveni. Dob-
fe vyvazena strava s vysokym obsahem kalorii, tukl a bilkovin poméaha
zajistit dobrou vyzivu pro zdravy rist a vyvoj.

5.a,b, ¢

Vs$echna tato tvrzeni jsou pravdiva. Spravné pouzivani enzymd je nezbyt-
né pro zajisténi toho, aby lidé s CF ziskali vSechny mozné Ziviny z potra-
vy, kterou jedi.

6.a, b
Cukrovka je spojena s vysokou hodnotou cukru a nizkou hodnotou inzu-
linu v krvi.
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7.a,b, c
Mezi pfiznaky CFRD patfi vahovy Ubytek, zhorseni plicnich funkci i nad-
meérné piti a moceni.

8.b

Pacientdm nedoporucujeme drzet dietu jako pri klasické formé cukrovky
a soucasné nedoporucujeme pit sladké népoje, které zvysuji hodnotu
cukru v krvi.
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Kapitola 6: Onemocnéni kosti a CF

Z ceho jsou kosti lidského téla?

V kostech se nachazeji bunky specializované na vystavbu nebo odboura-
vani kostni tkané a dale mezibunééna hmota, ktera je protkana pravidel-
né usporadanymi vldkny kolagenu a vyztuzena pevnymi krystaly hyd-
roxylapatitu (sloucenina vapniku a fosforu). Kosti v lidském téle jsou si
podobné ve svém slozeni, to znamen4, ze jejich povrch tvori hutna ¢ast
(¢ast kortikalni), zatimco uvnitf struktura kosti pfipomina tramecky, ve
kterych je kostni dfen (¢ast trabekularni). Tato ¢ast je takto utvorena
proto, aby celd nase kostra nebyla moc tézka.

trdmecky tvori kortikalni
trabekulami &ast kosti &ast kosti

S
U

ﬂ

= (T

cévy
zasobujici kost
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Co je to osteoporéza?

Slovo osteopordza vychazi z feckého pojmenovani kosti (osteon)

a profidnuti (porosis), Cesky vyznam je tedy ,profidnuti kosti”. Pfi osteo-
poréze dochazi ke ztenceni kortikalni kosti a ztencovani (a nékdy dokon-
ce k vymizeni) trémeckl kosti trabekularni. Pokud |ékafi maji u nékoho
podezfeni na osteopordzu, nemysli tim pouze ,profidnuti” ¢i Ubytek
kostni tkédné spojeny s poruchou jejiho slozeni, ale soucasné i zvysenou
nachylnost ke vzniku zlomenin.

Zdravé kost Kost s osteoporézou

zdravy obratel obratel se zZlomeninou
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Pro¢ maji pacienti s CF osteoporézu?

Na vzniku osteoporézy se u CF podili vice faktorl. Mezi hlavni faktory
patfi chronicky zanét v plicich, nedostatecna vyziva, nizsi fyzicka
aktivita, opozdéna puberta, opakovana lécba glukokortikoidy

a nedostatek vitaminu D (a moznd i vitaminu K). Nabizi se tak zdanlivé
jednoduché feseni prevence vzniku osteopordzy, konkrétné prevence
a efektivni |éCeni zanétu v plicich, dostatecny pfijem zivin, fyzioterapie,
aktivni Zivotni styl a pravidelné uzivani vitaminl D (a K). O tom, jak se
starat o své plice a léCit chronicky zanét, se dozvite vice v kapitole
Respiracni systém. O pohybové aktivité se doctete v samostatné kapi-
tole, kde se vénujeme Zivotnimu stylu. Pojdme si vice vysvétlit, jakou roli
hraje u CF vitamin D, ktery je pro zdravé kosti velmi dudlezity.

CF a vitamin D

Hladina vitaminu D, kterou mizeme méfit ve vzorku krve, je u 76 % do-
spélych pacientl s CF snizena. Na nedostatku vitaminu D v téle se podili
jeho nedostatecné vstiebavani ve strevé a je pfimo Umérny zévaznosti
projevt CF. Na nedostatku vitaminu D se pravdépodobné podili dalsi
doposud nezndmy mechanismus, kterym by bylo mozné vysvétlit ne-
dostatek vitaminu D u pacientd s normalni funkci slinivky brisni nebo
pacientl uzivajicich adekvatni mnozstvi pankreatickych enzym. Také
bylo zjisténo, ze ¢im vyraznéjsi je nedostatek vitaminu D, tim mensi je

u pacientt s CF svalova sila. Zdéa se tedy, ze nedostatek vitaminu D mdze
nepfimo pres svalovou tkan prispivat ke vzniku osteopordzy. Snaha

o normalizaci stavu télesnych zdsob vitaminu D v téle je tak jednim

z levnych a jednoduchych zpUsobd prevence rozvoje svalové-kostnich
komplikaci u CF.

Jak osteoporézu diagnostikujeme a jak ji Ié¢ime?

Vas CF tym bude za Gcelem prevence svalové-kostnich komplikaci pravi-
delné méfrit v krvi biochemické parametry kostniho metabolismu, véetné
vitaminu D. Ke zjisténi, zda konkrétni jedinec s CF mé& osteopordzu, je
nutné ve vybranych pfipadech ziskat detailni informace o vyskytu zlome-
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nin (v jakém véku, jaké kost a pri jaké ¢innosti se zlomenina vyskytla)

a provést vysetreni kostni denzity (Bone Mineral Density, BMD) meto-
dou DXA (dvoufotonové rentgenova absorbometrie). Pokud vysetfovany
prodélal dvé a vice zlomenin dlouhych kosti koncéetin do véku 10 let
nebo alespon tfi takové zlomeniny do dosazeni dospélosti a zaroven
tyto zlomeniny nebyly adekvatni mechanismu uUrazu (tj. Graz byl po-
mérné malo zavazny, nez aby zpUsobil zZlomeninu), jednéa se o ,klinicky
vyznamnou anamnézu zlomenin”. Kostni denzitu vySetfujeme nejcastéji
v oblasti bederni patere. Vysetreni je nebolestivé a vyuziva rentgenové-
ho zareni. Posouzenim velikosti odchylky od priméru (tzv. Z-skoére) pro
dané pohlavi, vék a pripadné vysku jedince se urci, zda je pritomna nizka
kostni denzita (Z-skére < -2,0). P¥i spInéni obou podminek, tj. klinicky vy-
znamné anamnézy zlomenin a soucasné nizké kostni denzity, je potvrze-
na diagnéza osteopordza. Kazdy jedinec s CF by mél mit vysetfeni BMD
pomoci DXA nejpozdéji v dobé prechodu mezi détstvim a dospélosti.
Déle se DXA obvykle provédi v intervalu 1-5 let. U déti se riziko osteo-
porézy vyhodnocuje individualng, a stejné tak se tedy indikuje vysetreni
DXA. Podle vysledku se pak pristoupi k 1é¢bé nebo se naplédnuje vhodny
interval pro kontrolni vysetreni.

V diagnostice osteopordzy nam pomaéahé i boéni rentgenovy snimek
hrudni a bederni patere, kterym Ize odhalit klinicky némé zlomeniny
obratlovych tél. Ty svéddi pro osteopordzu vzdy, pokud vyloucime Uraz,
nadorové onemocnéni nebo zanét.

Osteopordza se u CF 1éCi stejné jako u pacient(, ktefi maji osteopordzu
z jiné priciny. Jedinym Gcinnym lékem jsou bisfosfonaty. Lééba mé své
specifika a jeji indikace, provadéni a fizeni by mélo byt svéfeno pracovi-
$tim s dostatecnou zkusenosti s [é¢bou a s funkénim multidisciplinarnim
tymem, ktery se o pacienta s osteopordzou postarad po vsech nezbyt-
nych strankéach.
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Ovérte si, jak jste pravé prectenému textu porozuméli
Odpovézte na otazky. Vice nez jedna odpovéd mize byt spravné.

1. Osteopordza je:
a) zlomeni kosti
b) profidnuti kosti
c) zakriveni kosti

2. Na vznik osteoporézy ma vliv:
a) nedostatecna vyziva
b) mala fyzicka aktivita
¢) nedostatek vitaminu D
d) chronicky zanét v téle
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Spravné odpovédi

testu.

Abyste se toho vice naucili, zkontrolujte si odpovédi az po vyplnéni

1.b
2.a,b,c d
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Kapitola 7: Reprodukéni systém

Otézky tykajici se sexuality a reprodukce (rozmnozovani) jsou dilezité
pro teenagery a dospélé nejen s CF. Pokud jste rodicem malého ditéte,

i vas muaze zajimat, jaké ma vase dité vyhledy ohledné sexuélniho vyvoje,
sexualni funkce a moznosti reprodukce.

Pojdme se nejprve podivat, jakym zptusobem funguje reprodukéni sys-
tém u zdravého clovéka a v ¢em je problém u pacientt s CF.

Muzsky reprodukéni systém

Spermie se vytvareji ve varlatech, odkud prochazeji trubici zvanou cha-
movod do prostaty. V prostaté se smichaji se semennou tekutinou, ve
které putuji mocovou trubici do penisu, odkud jsou pfi pohlavnim styku
ejakulovany.

spermie Reprodukéni systém muze

husty hlen

tlusté strevo

chdmovod semenny vacek

stydka kost prostata
koneénik
mocova trubice
nadvarle
Sourek

penis —
varle




Jak je to u CF?

U vétsiny muzi s CF se chamovod nevyvine normalné nebo jej mize
blokovat husty hlen. Spermie tedy nemohou projit do prostaty. Pfestoze
varlata spermie produkuji a pohlavni styk probihd normélné, ejakulova-
na tekutina spermie neobsahuje. Vétsina muzd s CF je proto neplodna.
Tato skutecnost vsak neznamens, ze jsou muzi s CF sterilni, protoze
odbér spermii z varlete Ize medicinsky fesit v kontextu asistované repro-
dukce. CF nemé vliv na pohlavni zlazy (varlata) ani na tvorbu pohlavnich
hormond (napf. testosteron). Sexualni vyvoj a v dospélosti sexuélni zivot
jsou obvykle normalni.

Jelikoz se nedostatecné vyvinuti chdmovodu Casto vyskytuje jiz pred
narozenim, po narozeni jiz neexistuje zplUsob, jak tuto vrozenou poruchu
opravit. Z tohoto divodu je pfiblizné 98 % muzd s CF neplodnych. Pouze
u malého mnozstvi muzd s CF je chamovod ¢astecné otevieny,

a spermie se proto mohou dostat do ejakuldtu a vést k oplodnéni vajic-
ka prirozenym zpldsobem. Spermiogram je andrologické vysetreni, které
prokazuje pritomnost a pohyblivost spermii v ejakulatu, véetné jeho
mnozstvi a slozeni. Tento test Ize provést po puberté, kdy muzi s CF jiz
pohlavné dospivaji, nebo v dospélosti, kdy zacinaji uvazovat o zalozeni
rodiny.

Zensky reprodukéni systém

Vajicka vznikaji ve vajecnicich a putuji vejcovody smérem do délohy.
Pokud se soucasné do délohy pres délozni ¢ipek dostanou spermie

z vaginy po pohlavnim styku, mize dojit k oplodnéni vajicka. V pochvé
se nachazeji zlazky produkujici hlen, které maji za tkol pochvu zvlhéovat
pri styku a soucasné usnadnuji pranik spermatu do délohy.
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vejcovod o
tlusté strevo

déloha

délozni hrdlo

vajecnik

mocovy méchyf

mocova trubice

pochva

konecénik

Reprodukéni systém zeny

Jak je to u CF?

U Zzen s CF maze byt hlen v pochvé a déloznim hrdle tak husty, ze je pro
spermie obtizné dosahnout délohy a oplodnéni vajicka. U nékterych zen
s CF se také objevuje méné Casto ovulace (uvolnéni vajicka z vajecnik()
a mohou mit nepravidelnou menstruaci, coz obvykle mize souviset

s pfipadnym zhorsenim jejich celkového zdravotniho stavu. Z tohoto
divodu jsou tyto komplikace spojeny predevsim s pokrocilym onemoc-
nénim plic a/nebo $patnym stavem vyzivy. Zeny s CF mohou mit nizsi
plodnost nez zdravé Zeny, nicméné poceti je mozné a mnoho zen s CF
déti ma diky vyraznému zlepseni [écby v posledni dekadé.

Pohlavni hormony a zlazy zodpovédné za sexuélni vyvoj u Zzen s CF ne-
jsou ovlivnény. Podobné jako u muzu jsou sexuélni vyvoj a v dospélosti
sexualni Zivot obvykle normalni.

Lécba neplodnosti u CF

Lééba neplodnosti u muzia s CF

Nové metody |écby neplodnosti umoznuji muzdm s CF biologické
otcovstvi. Jedna se predevsim o rizné metody pouzivané k odbéru
spermatu u muz{:
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o mikroepididymalni aspirace spermii (MESA/miniMESA)
o punkéni epididymalni aspirace spermii (PESA)
o testikuldrni extrakce spermii (TESE/mikroTESE)

Tyto metody umoznuji odebrat spermie z nadvarlete (trubicky za varlaty)
nebo varlete béhem kratkého vykonu v lokélni (v nékterych pripadech
celkové) anestezii. Po odebrani mohou byt spermie pouzity k oplodnéni
in vitro (fertilizaci). In vitro fertilizace (,mimotéIni oplozeni”) je proces, pfi
némz se vajicko oplodni spermatem ,mimo télo” zeny v laboratornich
podminkach. Oplodnéné vajicko je pak vlozeno zpét do delohy.

Lécba neplodnosti u Zen s CF

Neékteré Zzeny s CF mohou otéhotnét prirozenou cestou. Pokud je nezbyt-
na lé¢ba neplodnosti, provadi se nejprve ve specializovaném centru fada
testd k urceni jeji presné priciny. Nize jsou uvedeny Iécebné postupy,
které Ize vyuzit u zen s CF, které nemohou otéhotnét prirozenou cestou.

Inseminace

Inseminace je postup, kdy jsou spermie vloZzeny do délozniho hrdla nebo
pfimo do délohy. Jedna se o umélé zavedeni spermii do délohy. Pred
inseminaci je vhodné provést hormonalni stimulaci vajecnikd za Gcelem
tvorby vétsiho mnozstvi vajicek ke zvyseni sance oplodnéni.

In vitro fertilizace (asistovana reprodukce)
In vitro fertilizace v zdsadé zahrnuje ¢tyfi kroky:
1. hormonalni stimulace vajecnik

2. odbér vajicek

3. oplodnéni spermiemi partnera

4. prenos embrya do délohy

Ke stimulaci vaje¢nikd musi zena uzivat léky (Zenské pohlavni hormo-
ny), které podporuji tvorbu a dozravani vajicek ve vajecnicich (ovariich).
Zralost vajic¢ek urci odbornik-gynekolog pomoci ultrazvuku a specialnimi
krevnimi testy. Jakmile jsou vajicka zrald, jsou pod kontrolou ultrazvuku
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odebréna v lokélni anestezii. Ve stejny den je treba, aby muz poskytl
vzorek svého spermatu. Oplodnéni vajicka spermatem nasledné probiha
v laboratornich podminkéach a casto se vyuziva mikromanipulacni tech-
nika vedouci k zavedeni vybrané spermie pfimo do vaji¢ka v embryolo-
gické laboratofi. Oplodnéné vajicko, které se zacne vyvijet v laboratofi

v Casné embryo, se obvykle prenasi do délohy Zeny treti nebo paty den
po oplozeni. Nezfidka jsou rand embrya bezpeéné zmrazena pomoci
tzv. kryoprezervace a prenesena do délohy Zeny, az nastanou optimal-
ni podminky pro jejich uhnizdéni v déloze. Tento proces je bezpecny,
nikterak neovliviiuje budouci Zivot ditéte a pozitivné ovliviuje Uspésnost
asistované reprodukce.

Bezpecny sex a antikoncepce

Prestoze je vétsina muzl s CF neplodnych a zeny s CF maji mensi prav-
dépodobnost otéhotnéni, onemocnéni CF neznameni, ze neni nutné
pouzivat rizné formy antikoncepce. Vsichni sexualné aktivni muzi a zeny
s CF by méli praktikovat bezpecny sex. Ochrana pred pohlavné prenos-
nymi chorobami (STD) je dulezita pro kazdého dospélého cloveka. Né-
kterad forma ochrany by méla byt pouzita pfi sexu pokazdé, nez padne
definitivni rozhodnuti stat se rodici. Vysoké, tj. 25% riziko onemocnéni
CF u partnerd prenasecd, je dale zvyseno na 50 %, pokud mé jeden

z partnert CF a druhy je zdravym prenasecem. Je proto nezbytné pred
planovanou reprodukci absolvovat genetické poradenstvi a genetické
laboratorni testovani s moznosti preimplantaéni nebo prenatélni dia-
gnostiky plodu (viz kapitola 2).

Otazky spojené s antikoncepci jsou spolecné pro pacienty s CF i zdravé
dospélé jedince, ktefi CF nemaji. Nékteré formy antikoncepce probere-
me v nasledujicich odstavcich. Pacienti s CF by méli hovorit o bezpec-
ném sexu se svym osetfujicim |ékarem a v pripadé Zen i s gynekologem.
Cilem je zvolit formu antikoncepce, kterd je pro né nejvhodnéjsi.
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Kondom
Kondom funguje jako antikoncepce a ochrana pfed pohlavné pfenosny-
mi chorobami.

Antikoncepéni pilulky

Antikoncepcni pilulky jsou ¢astou volbou antikoncepce pro zeny s CF.
Pilulka ale nechrani pred pohlavné prenosnymi chorobami. Antikon-
cepéni pilulky mohou byt méné acinné pfi uzivani urcitych antibio-
tik. Zeny s onemocnénim jater nebo CFRD (cukrovkou) by mély nejprve
hovorit se svym gynekologem a CF Iékafem, nez zacnou antikoncepcni
pilulky uZivat.

Hormonalni naplast

Tato forma hormonaélni antikoncepce je stejné Gc¢inna jako , pilulka”
a funguje na stejném principu. Néaplast se méni jednou za tyden

a neposkytuje ochranu pred pohlavné prenosnymi chorobami. Pri
uzivani urcitych antibiotik mdze byt naplast méné Gcinna.

Nitrodélozni spiréla

Nitrodélozni spirdla (nitrodélozni télisko) je vyrobena z plastu a/nebo
médi a vkldda se do délohy. Existuji rlizné typy nitrodéloznich télisek

a nékteré z nich mohou byt pro zenu s CF dobrou volbou. Nitrodélozni
télisko neposkytuje ochranu pred pohlavné pfenosnymi chorobami.

Antikoncepcni injekce

Antikoncepcni injekce s dlouhodobym plsobenim (tj. pomalu se vstre-
bavaji po vpichu do svalu) se aplikuji kazdé tfi mésice, ale rovnéz nepo-
skytuji ochranu pred pohlavné prenosnymi chorobami. Antikoncepéni
injekce neni vhodnou formou antikoncepce pro zeny s CF. Pacienti
s CF maji obecné vyssi riziko vzniku osteopordzy, coz je stav zpusobu-
jici ztratu kostni hmoty. Pouzivani antikoncepcénich injekci riziko rozvoje
osteopordzy dale zvysuje.
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Planovani rodic¢ovstvi

Pokroky v péci o pacienty s CF a nové léky (modulatory CFTR) vedou

k tomu, Ze se stéle vice dospélych pacientt rozhoduje o zalozeni rodiny.
Pri rozhodovani je treba vzit v ivahu mnoho faktorl a odpovédét na
otazky, které jsou specifické pravé pro CF.

o Diskutovali jste s partnerem o tom, jak si rozdélite povinnosti v péci
o dité? Je partner ochoten prevzit vétsi rodicovskou roli zejména
v prvnich dvou letech po narozeni ditéte nebo pokud by se zhorsil
vas zdravotni stav?

e Mate podporu Sirsi rodiny a pratel, ktefi vdm mohou pomoci a na
které se mlzete obratit, kdyz budete vy nebo vase dité nemocné,
budete hospitalizovani nebo budete potrebovat chvili klid a odpodi-
nek?

o Jevychova ditéte v souladu s vasim Zivotnim stylem? Jak by se zmé-
nil vas kazdodenni Zivot a jste ochotni délat kompromisy?

e Byl by vas partner schopen vychovavat vase dité sdm, pokud by vas
v tom nejhorsim pfipadé ztratil?

Zalozeni rodiny je dllezity krok, a proto je nutné promyslet své cile

a sméfovani, at uz jde o manzelstvi, kariéru, nebo touhu mit déti. Je nut-
né byt k sobé upfimni a premyslet i o negativech, ktera toto rozhodnuti
pfinese. A nezapomenout myslet i na sebe, na své zdravi.

Pokud ma zena s CF dobrou funkci plic a je v dobrém stavu vyzivy, nic

ji nebrani otéhotnét a porodit zdravé dité. Pokud si neni jista, zda jeji
zdravotni stav umoznuje dité donosit, a jeji Iékar ji to nedoporudi, je zde
moznost zvazit adopci nebo ndhradni materstvi. Tato cesta je kompliko-
vanéjsi a postavi rodicovsky péar pred dalsi otadzky a rozhodnuti.

Rozhodnou-li se budouci rodic¢e mit dité, urcité se budou ptat, zda jejich
dité také nebude mit CF. Této problematice se podrobnéji vénujeme

v kapitole 2: Jak se CF diagnostikuje a jak |épe rozumét genetice.

Pro partnera pacientky s CF je ddlezité, aby podstoupil genetické vyset-
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feni na pritomnost mutace genu CFTR a potvrdilo se tak, nebo vyloucilo
nosicstvi této mutace a pfesné stanovila mira genetického rizika pro
potomky (viz kapitola 2).

Téhotenstvi

Zena s CF by méla v idealnim ptipadé otéhotnét v co nejlepsim zdravot-
nim stavu, tedy s co nejlepsim stavem plic a vyzivy. Prdbéh samotného
téhotenstvi mze ovlivnit mnoho aspektl. CF ovliviiuje téhotenstvi

a téhotenstvi ovliviiuje CF.

Zeny s CF mohou otéhotnét

Stovky Zen s CF na celém svété se rozhodly mit dité. Jakym zplsobem
probéhne téhotenstvi, zavisi predevsim na zdravotnim stavu matky

v dobé otéhotnéni. Kazda Zena s CF, kterd planuje téhotenstvi, by méla
byt informovana o moznych rizicich. Je také tfeba zvazit budouci naro¢-
nost vychovy ditéte a to, jakym zplsobem ovlivni zdravi matky. Protoze
komplikace zdravotniho stavu zplsobené CF se mezi pacienty lisi, roz-
hodnuti stat se rodicem je osobni a mélo by byt dikladné promysleno
s partnerem a CF |ékarem, ktery ma Zzenu dlouhodobé v péci. BEhem
téhotenstvi by mély byt zeny s CF velmi peclivé monitorovany. Mély by
byt co nejdfive rozpoznény a |éCeny plicni exacerbace, je nezbytné mo-
nitorovani rozvoje cukrovky. Béhem téhotenstvi by méla byt vénovana
velkéd pozornost dobré vyzivé a pribirani na vaze.

Jsem dostatecné zdrava na zaloZeni rodiny?
Tuto otézku je tfeba si pfi planovani rodiny vzdy polozit. Mezi faktory,
které ovliviuji hladky pribéh téhotenstvi, patfi:

Plicni funkce: Zena s CF by méla mit pfed otéhotnénim v idealnim pripa-
dé hodnotu FEV1 vy$si nez 50 % normy (hodnota je mérena spirometric-
kym vysetfenim, viz kapitola 4: Respiracni systém). U Zen s nizsimi hod-
notami je vyssi riziko komplikaci, které mohou mit vliv na zdravi matky

i novorozence. Také kolonizace plic bakterii Burkholderia cepacia mlze
vést k vétsim komplikacim béhem téhotenstvi.
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Vyziva: dobry stav vyZivy je nezbytny pro zvladnuti potencialnich ran-
nich nevolnosti, snizené chuti k jidlu a celého téhotenstvi. Vyjadieno

v ¢islech to znamené mit hodnotu indexu télesné hmotnosti (BMI) ales-
pon 22 (kg/m?).

Cukrovka spojena s CF (CFRD): pokud mé zena s CF cukrovku (dia-
betes), sledovani hladiny glukézy v krvi pred otéhotnénim je klicové.
Cukrovka zvysuje riziko komplikaci béhem téhotenstvi a mize negativné
ovlivnit prenatélni vyvoj plodu. BEhem téhotenstvi se mdze ménit potre-
ba inzulinu, proto je nezbytné pldnovat téhotenstvi s vasim CF |ékarem
a diabetologem.

Cirhdza jater: onemocnéni jater je potencialni komplikaci téhotenstvi
s CF. Béhem téhotenstvi je nutné pravidelné sledovat parametry funkce
jater z odbérd krve.

Transplantace plic a imunosupresivni |écba: téhotenstvi po transplan-
taci plic je mozné, ale nese s sebou specifické rizika. Néktera imuno-
supresiva (Iéky potlacujici imunitni systém) mohou zpdsobit vrozené
vady ditéte a dalsi zdravotni komplikace. Pfed pldnovanym téhotenstvim
je nutné vsechny tyto aspekty konzultovat s transplantac¢nim tymem.

Mozné komplikace téhotenstvi s CF

Vétsina téhotenstvi zen s CF je zakoncena narozenim Zzivého ditéte.

V soucasné dobé neexistuji jasné dukazy, které by potvrzovaly zvysené
riziko Umrti plodu nebo vyskyt vrozenych vad u déti matek s CF. To ale
neznamena, ze téhotenstvi Zzeny s CF je bez rizika. Nejcastéjsi komplikaci
téhotenstvi s CF je predcasny porod, ktery je spojovan se $patnou funk-

ci plic pred téhotenstvim a je také castéjsi u zen s cukrovkou.
Celkové jsou adekvatni stav vyzivy, dobfe kontrolovana hladina cukru

v krvi a prfimérena hodnota FEV1 pfed otéhotnénim spojeny s lepsimi
vysledky.
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Kromé predcasného porodu patii mezi nejcastéjsi komplikace spojené
s tehotenstvim a CF:

Plicni exacerbace: vyzkumy ukazuji, Ze se u nékterych zen s CF béhem
téhotenstvi objevi vice plicnich exacerbaci. Je proto velmi dilezité do-
drzovat techniky respiracni fyzioterapie a inhalace i béhem téhotenstuvi.
S vasim osetfujicim |ékarem musite vzdy konzultovat zmény lécby

a vhodna antibiotika, kterda mohou byt s ohledem na téhotenstvi uziva-
na.

Poruchy vyZivy: néroky na vyZivu se béhem téhotenstvi méni a mohou
Zenu vystavit riziku nepfiméreného pfibirdni nebo naopak hubnuti. Vé-
nujte tomuto tématu dostateénou pozornost a konzultujte svij stav

s nutri¢nim terapeutem.

Cukrovka, ktera se rozvine béhem téhotenstvi (gestacni diabetes):
zeny s CF maji vyssi riziko rozvoje gestacniho diabetu, nez je u bézné
populace. Mnoho Zen s CF ma jiz pred téhotenstvim narusenou gluké-
zovou toleranci. Proto se doporucuje provadét vysetreni na cukrovku
béhem celého téhotenstvi.

Zacpa: i kdyZ je tato komplikace béznd, u zen s CF je riziko vzniku zacpy
vyss$i. Zacpé mizete predchézet pitim vétsiho mnozstvi vody, pridanim
vldkniny do stravy a konzumaci vétsiho mnozstvi ovoce a zeleniny. Lékar
muze v urcitych situacich doporudit i uziti projimadla.

Toxicita vitaminu A: vysoké hladiny vitaminu A, zejména béhem prv-
nich tf mésicd téhotenstvi, mohou byt spojeny s vyskytem vyvojovych
vad u ditéte. Vas osettujici Iékar by mél peclivé sledovat hladiny vitaminu
A v dobé téhotenstvi. Pokud uZivate doplnky vitaminu A, IékaF pravde-
podobné doporudi jejich vysazeni. Ostatni vitaminy souvisejici s CF vSak
budou uzZivany i nadéle.
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Hypertenze: Zzeny s CF maji vyssi riziko hypertenze (vysokého krevniho
tlaku), a proto budou hodnoty tlaku krve béhem téhotenstvi pravidelné
sledovany.

Komplikacemi pfi téhotenstvi mohou déle byt i onemocnéni ledvin,
uzkost, deprese, psychosocialni faktory (finan¢ni nejistota, nestabilni
rodinné prostredi aj.).

Navzdory skutecnosti, Zze vSechna téhotenstvi Zzen s CF jsou pova-
Zovana za rizikova, neznamena to, Ze téhotenstvi nebude probihat
normalné. Zkusenosti ukazuji, Ze diky lé¢bé pomoci CFTR modulato-
ri a v soucasné dobé vieobecné lepsimu zdravotnimu stavu Zen

s CF se rodi stéle vice zdravych déti.
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[l Ovérte si, jak jste pravé prectenému textu porozuméli
Odpovézte na otazky. Vice nez jedna odpovéd mize byt spravné.

3. Ktera z nasleduijicich tvrzeni
o antikoncepc¢nich pilulkach
jsou pravdiva:

1. Ktera z nasledujicich tvrzeni
o CF a muzském reprodukénim
systému jsou pravdiva:

a) Muzi s CF jsou obvykle
neplodni z ddvodu narusené

pasaze spermatu, ale neméli by

automaticky predpokladat, ze
neplodni jsou.

b) CF ma vliv na muzsky repro-
dukéni systém.

c) Muzi s CF nejsou sterilni.

d) Vsechna uvedena tvrzeni
jsou pravdiva.

2. Ktera z nasledujicich tvrzeni
o CF a Zzenském reprodukénim
systému jsou pravdiva:
a) Zeny s CF nemohou otéhot-
nét.
b) CF nema vliv na zensky re-
produkéni systém.
c) Zeny s CF jsou obvykle
sterilni z dGvodu nizké hladiny
pohlavnich hormond.
d) Husty hlen ztézuje transport
spermatu do délohy a tim
i oplodnéni vajicka.

a) Zeny s postizenim jater a cuk-
rovkou by mély uzivani pilulek
velmi peclivé prodiskutovat se
svym oSetrujicim CF |ékarem

a gynekologem.

b) Antikoncepéni pilulky mohou
u zen s CF zpusobit komplika-
ce.

c) Nékteréa uzivana antibiotika
mohou snizovat Ucinek antikon-
cepcnich pilulek.

d) Antikoncep¢ni pilulky jsou
jedinou vhodnou metodou
antikoncepce u zen s CF.

4. Ktera z nasledujicich tvrzeni
o zenach s CF jsou pravdiva:

a) Plodnost zen s CF mGze byt
snizena.

b) Zeny s CF mohou otéhotnét.
c) Zeny s CF nemohou mit déti
bez rizika zdravotnich kompli-
kaci.

d) Partner zeny s CF by se mél
pred planovanym rodicovstvim
nechat vysetrit na nosicstvi
vlohy pro CF.
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5. Ktera z nasledujicich tvrzeni o téhotenstvi a CF jsou pravdiva:
a) Téhotenstvi u Zzeny s CF je absolutné bezpecné.
b) Pfed planovanim téhotenstvi se musi zena s CF ddkladné poradit
se svym osetfujicim |ékafem o moznych komplikacich.
c) Je jedno, jaky stav plic zena s CF ma pred téhotenstvim, nejedna se
o rizikovy faktor pro prubéh téhotenstuvi.
d) Hodnota BMI a stav vyzivy pred téhotenstvim hraji velkou roli
v nasledném pribéhu téhotenstvi zeny s CF.

6. Komplikace téhotenstvi u zen s CF jsou:
a) plicni exacerbace
b) naruseni stavu vyzivy
c) zhorseni cukrovky
d) predcasny porod
e) vSechny vyse uvedené

116 ¢ REPRODUKCNI SYSTEM



Spravné odpovédi

Abyste se toho vice naucili, zkontrolujte si odpovédi az po vyplnéni
testu.

1.d

Vsechna uvedena tvrzeni jsou pravdiva. Muzi s CF jsou obvykle neplod-
ni z ddvodu naruseného transportu spermatu, ale neméli by se svou
neplodnosti poditat automaticky. CF méa vliv na muzsky reprodukéni
systém. Muzi s CF nejsou sterilni.

2.d

3.a,c

Zeny s postizenim jater a cukrovkou by mé&ly uzivani pilulek velmi peglivé
prodiskutovat se svym osetfujicim CF |ékafem a gynekologem. Urcita
antibiotika mohou snizovat tGcinek antikoncepcnich pilulek.

4.a,b,d

Zeny s CF mohou mit snizenou plodnost, ale mohou otéhotnét. Partner
zeny s CF by mél byt pfed pladnovanym rodic¢ovstvim vysetfen na nosic-
stvi vlohy pro CF.

5.b,d

6. e
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CAST 3

Zivot s CF
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Kapitola 8: Zivot s CF

V predeslych kapitolach jsme se vénovali tomu, jak CF vznika a ovliviuje
lidské télo. Tato kapitola popisuje moznosti, kterymi miZete jesté vice
zlepsit svidj zdravotni stav.

Poznat sam sebe

Byt zdravy zacina tim, ze poznédm sam sebe, své télo a jsem vnimavy

k tomu, jak se citim. U velmi malych déti je situace odlisn4, zde jsou to
predevsim rodice, ktefi pozoruji chovani svého ditéte a mozné priznaky
nemoci.

Naslouchat svému télu by mél kazdy ¢lovék bez ohledu na to, zdad m3,
nebo nemé CF. Nase télo ndm kazdy den dava rizné signaly, napfiklad
pocit hladu nas upozorni, abychom se najedli, inava vede k potrebé
odpocinku. Naslouchéni vlastnimu télu ndam poméha poznat, jakym zpu-
sobem o sebe méme pecovat.

Pro pacienty s CF je dudlezité porozumét, jakymi mechanismy CF ovliviu-
je jejich télo. Dobré porozuméni pomaha rozpoznat varovné signaly
a umozni v€as na né reagovat.

Prikladem muze byt lehky kasel po rénu. Pokud se jedné o pacienta,
ktery normalné kasel nema, jeho télo tim mdze signalizovat zménu

k horsimu. Mize se jednat o chvili, kdy je tfeba poradit se s CF centrem
a zvazit uzivani antibiotik nebo zvyseni frekvence inhalaci.

Dalsim prikladem muze byt celkové sila a energie. Jsou dny, kdy mame
energie dost, a dny, kdy ji naopak médme malo. | to mize byt varovny
signél zacinajici infekce v plicich. Opét se mlze jednat o situaci, kdy by
mél pacient kontaktovat CF centrum.
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Pacient s CF by mél umét rozpoznat, kdy je ve svém dobrém a stabili-
zovaném stavu. Vcasné uvédoméni si zmeén k hor§imu poméaha zahjit
adekvatni 1é¢bu a predchazet dalsim komplikacim, jejichz 1é¢ba mize
byt daleko obtiznéjsi. Podle toho, jaky je vas stabilizovany stav, vytvori-
te ve spolupréci s osetfujicim |ékarem tzv. [é€ebny plan. Lécebny plan
pacienta s CF obvykle zahrnuje vysokokalorickou stravu se zvysenym
mnozstvim tuku, respiracni fyzioterapii, inhalaéni terapii, podavani travi-
cich enzymu a vitaminG a plan fyzickych aktivit.
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Dodrzovani lécebného planu

Co tim myslime:

1. Dodrzovani léc¢ebného rezimu (inhalace, fyzioterapie, uzivani 1ékg,
adekvatni vyZiva a pohyb)

2. Pravidelné navstévy CF centra

Dodrzovani lécebného rezimu poméaha pacientdm s CF zUstat aktivni
a zdravi. | kdyz se efekt lé¢by nemusi projevovat okamzité, pomahaji
vSechna doporuceni udrzet plice co nejvice zdravé. Proto je dulezité

.

najit zpusob, jakym se |écebny plan stane soucasti vasi denni rutiny.

Pravidelné navstévy CF centra jsou dalsi podstatnou soucasti péce o CF.
Pacienti by méli navstévovat CF centrum minimalné ¢tyrikrat roéné
s absolvovanim doporuéenych vysetieni. Nékterym pacientdm dopo-
ruCujeme navstévy cCastéji, obvykle je to v situaci, kdy se neciti dobre

a maji pfiznaky zhorseni zékladniho stavu.

Proc jsou navstévy CF centra tak dalezité, i kdyz se citite vyborné? Tym
CF centra potrebuje pacienta vidét Castéji, aby mohl v ¢ase posoudit
jeho zdravotni stav a pripadné zmény. Je to stejné, jako kdyz lidé bez
CF chodi na pravidelné kontroly ke svému praktickému lékari. Ten mdze
preventivnim vysetrenim (napriklad tlaku krve nebo hladiny cholesterolu
v krvi) pfijit na problém, ktery v tu chvili pacient nepocituje, presto je
nutné ho resit.

Véasna lécba zhorseni stavu zabrani mnohem vaznéjsim komplika-
cim.

Béhem pravidelnych kontrol napfiklad provadime u spolupracujicich
pacientld méreni funkce plic (spirometrii, LCI). Snizeni funkce plic obvykle
provazi akutni zhorseni infekce v plicich. Na pravidelné kontrole maze
byt zhorseni funkce plic zjisténo jesté predtim, nez na sobé pacient
pocituje obtize, a umozni véasné zahdjeni écby. Napfiklad véasny zachyt
a lécba bakterie Pseudomonas aeruginosa mdze mit zédsadni vliv na to,
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Ze se pacient bakterie UplIné zbavi. Pokud tato infekce neni lécena vcas,
muze v plicich zUstat dlouhodobé a zpUsobovat zhorseni chronického
zanétu v plicich.

Béhem pravidelnych navstév CF centra mé pacient moznost osobni
komunikace s CF tymem. Pravidelnd komunikace pomaze pfizpUsobit
|écebny plan tak, aby vam nebo vasemu ditéti maximéalné vyhovoval.
Lécebny plan se mlze v ase ménit. Také se vdm muze v nékterych ob-
dobich zdat, Ze dodrzovani [écebného planu je velmi obtizné. Pokud se
ale budete spravné stravovat, budete aktivni, budete dodrzovat lécebné
doporuceni a pravidelné navstévovat CF centrum, nepochybné zjistite,
Ze mate vice energie délat véci, které chcete a které vés bavi.

Vyhnéte se aktivnimu i pasivnimu koufeni

Vdechovat cigaretovy kout je Skodlivé pro plice kazdého clovéka. Pro
pacienty s CF jesté vice. Koufenim myslime nejen aktivni koureni ciga-
ret, ale také dychani vzduchu s cigaretovym kourem v mistnosti, kde
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koufi jind osoba. | malé ¢astice z cigaretového koure, které zlstanou na
odévu, vlasech a kdzi kurédka, mohou zplsobit drézdéni dychacich cest
pacientl s CF.

Rodice, pfibuzni nebo osoby pecujici o pacienta s CF by v zadném
pfipadé neméli koufit. Pokud koufi rodice, je vzdy vétsi riziko, ze bude
koufit i jejich dité. Jedna z podstatnych véci, které mizete udélat pro
zlepseni vaseho zdravi nebo zdravi vaseho ditéte, je, ze budete zit

v nekurackém prostredi. Pokud koufite, mate moznost pozadat o pomoc
a radu, jak s kourenim prestat.

Pokud i pres snahu prestat stéle kourite, pokuste se alespon snizit riziko
pro vase okoli:

Kufte venku bez pfitomnosti vaseho ditéte.

Nekuite doma nebo v auté.

Nedovolte, aby nékdo jiny koufil v pfitomnosti vaseho ditéte doma
nebo v auté.

Pasivni kufactvi

Cigaretovy kour zUstava v uzavienych mistnostech nebo prostorech,
jako je treba auto, mnoho hodin, a dokonce i dni. Kdyz véas napfiklad pfi-
buzny nebo kamarad pozve k sobé domd, kde se bézné kouri, a slibi, ze
béhem vasi nadvstévy kourit nebude, jsou pozdstatky koure stéle pritom-
ny v mistnosti. Stejné tak je tomu v pracovnim prostredi. Pacienti s CF by
neméli pracovat na mistech, kde se koufi.

Koureni pacienta s CF

Koufeni u pacienta s CF predstavuje katastrofu. Cigaretovy kouf
poskozuje plice, u mladych lidi dokonce bréni plicim rdst tak, jak maji.
Koureni také zvysuje pravdépodobnost infekci dychacich cest a zpUso-
buje, ze jsou infekce plic daleko zavaznéjsi. Koureni snizuje chut k jidlu.
Koufeni vyfazuje pacienta z moznosti transplantace plic. Koureni zkracu-
je zivot i jinak zdravych lidi, natoz pacientl s CF.
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Kapitola 9: Aktivni zivot a CF

Kazdy z nés je od pfirody ¢as od ¢asu liny a nechce se mu nic délat. Nic-
méné je potreba si polozit velmi ddlezitou otéazku:

Pro¢ jsou vlastné cviceni a aktivni Zivotni styl pravé pro pacienta

s CF tak dulezité?

Odpovéd je jasna:
Fyzicka kondice patii mezi hlavni faktory, které uréuji kvalitu Zivota
pacientd s CF a jejich nemocnost.

CF s sebou sice do vaseho Zivota pfinasi urcité prekazky, nicméné neni
divod, pro¢ byste neméli zit aktivnim zivotnim stylem, spis naopak!
Pohyb muze jednoznacéné zlepsit vase vyhlidky do budoucna, budete se
citit LEPE, a je$té k tomu vam m(iZe pfinést prozitek RADOSTI a STESTI.

Pojdme se nyni podivat na to, s ¢im v§im vam muze fyzické cvi¢eni po-

moci:

Benefity dechové:

e odstranéni hlenu z plic

e zlepseni pruznosti hrudniku

e zména typu dychani — lepsi provzdusnéni celych plic (nejen jejich
jednotlivych casti)

Pohybova aktivita (zejména dynamické — napfr. béh) predstavuje zvysené
naroky na nas organismus. Pfi dynamické fyzické aktivité musime dychat
rychleji a vice zhluboka. Diky ,intenzivnéjsimu” provzdusnéni nasich plic
dochézi k jejich lepsi ocisté, ,prodechnou” a vycisti se i ty ¢asti plic, kte-
ré se v klidu provzdusni jen mélo. Hluboké dychéani béhem sportu také
napomaha uvolnit ztuhla kloubni spojent, svaly a vazy na patefi, zebrech
a celém hrudniku.
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Benefity fyzické:

o zlepsSeni fyzické zdatnosti, vytrvalosti

e zvysenisvalové sily
o zlepseni kloubni mobility

e uvolnéni endorfind — hormon( $tésti

o veétsi chut k jidlu

e prevence bolesti

o prevence hrudni deformity
o rychlejsi rekonvalescence

Vv

radit s infekci rozhodné lépe nez télo
neaktivniho ¢lovéka, sediciho denné
u pocitace nebo televize. Zdatnéjsi
lidé také lépe zvladaji rekonvales-
cenci (tedy hojeni po operacnich
zékrocich, transplantaci, ale i po
bézném pobytu v nemocnici). Takova
je realita. A presné proto je potreba
ke své nemoci pfistupovat aktivné.
Béhem pohybové aktivity se uvolnuji
tzv. endorfiny, oznacdované také jako
~hormony stésti”. P¥i jejich uvolno-
vani totiz ¢lovék zaziva pocity dobré
nalady, a dokonce je popisovan efekt
tlumeni bolesti. Vyhodou pro
pacienty, ktefi maji problém se $pat-
nym stavem vyzivy, je také to, ze po-
hybové aktivita zlepsuje chut k jidlu.
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Obzvlasté nékteré pohybové aktivity mohou zamezit vzniku tzv. hrudni
hyperkyfézy, tzn. zvétseného zakfiveni v oblasti hrudni patefe, ktera je
u pacientt s CF velmi Casta, pripadné zpomalit jeji progresi.

Benefity psychické:

o zvySeni kvality Zivota
e tymové sporty

e pratelstvi

o kolektiv

Studie prokazaly, ze pacienti, ktefi maji vice pohybové aktivity, a tim pa-
dem i vyssi zdatnost, dosahuji daleko vyssi kvality zivota. Obzvlasté

u mladsich i starsich déti prinaseji velky benefit tymové sporty, diky nimz
muze byt pacient obklopen skvélym kolektivem préatel, ktefi mu mohou
byt ndpomocni pfi zvladani naroéného rezimu lécby. Samoziejmé je po-
treba, aby cely kolektiv byl o onemocnéni CF dostate¢né poucen

a respektoval pravidla [é¢by. Pokud jsou pravidla od zac¢atku dobfe nasta-
vena, kolektiv byvéa skvélym podpdrnym elementem ve zvladani nemoci.

Jaké cvi¢eni bych mél/a provadét,
co je pro mé vlastné vhodné?
Fantazii se meze nekladou. Kazdého
bavi néco jiného a neni univerzalni
.recept” na nejvhodnéjsi sport nebo
dokonalé cviceni. Dilezité je cvidit

a ,hybat se” pravidelné a mit ideélné
pestrou skalu pohybovych aktivit,
které v pribéhu tydne muizete stridat.
Tak zajistite vSestranny pfinos pro
vase télo. Vice si o jednotlivych spor-
tech rekneme dale. Jestlize dosud
nemate zadnou oblibenou pohybovou
aktivitu, ddame vam péar tipa, kterymi
rozhodné nic nepokazite.
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Dynamicka pohybova aktivita — pofadné se zadychat alespon tfikrat
v tydnu

Aby pro vas byla pohybova aktivita pfinosem, je vhodné provéadét
2-3krat v tydnu tzv. dynamickou pohybovou aktivitu o trvani alespon
20-30 minut. Co si ale pod timto typem aktivity konkrétné predstavit?
Patfi sem napfiklad jizda na kole/rotopedu, béhani, bézkovani, inline
brusleni, rychlé chlize, severska chlze (nordic walking), jogging, indién-
sky béh, skékani pres svihadlo, skdkani na trampoliné atd. To ale neni
vSechno. Aby se nase télo stalo zdatnéjsim nejen po strance kondice,
ale i svalové sily, je vhodné dynamickou aktivitu kombinovat s aktivitou
silovou. Silovy trénink by vSak nemél nahradit, ale spiSe doplnit dyna-
mické aktivity.

Silova pohybova aktivita — ve zdatném téle silné svaly

Pod silovym tréninkem si |ze predstavit posilovani svalovych skupin na
celém téle. Nékdo rad posiluje v posilovné, jiny zase doma s vlastni va-
hou nebo s odporovymi pasy. Obé varianty jsou Uplné v poradku.

Ale kolikrat cvik opakovat a jaké cviky si vybrat? Vhodné je sestavit si
cvi¢ebni jednotku (trénink), ve které bude zafazeno jak posilovani hor-
nich, tak dolnich koncetin (napr. 6-8 cvikl zamérenych na rdzné svalové
partie). Kazdy cvik zopakujte 8-12krét a cely set cvikl zkuste zopakovat
3-4krat po sobé. Ufff! Uz ted'to zni jako fuska. Ale vy to zvladnete

a vérte, ze radost z cvi¢eni bude velk3!

Tipy na silové cviceni: diepy, vypady dopfedu, dozadu, do stran, zveda-
ni ¢inek — upazovani atd.

Pokud byste radi zacali posilovat v posilovné, jisté to nebude problém.
Doporucujeme v tomto pripadé nastaveni tréninku probrat s vasim
fyzioterapeutem. Mdze vam poskytnout rady, diky nimz bude trénink co
nejvice komplexni a pfinosny, abyste nevédomky nepretézovali nékteré
télesné partie. Pokud si s nékterymi cviky a jejich provedenim nebudete
védét rady, bez obav se na nas kdykoliv obratte.
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Pojdme si zacvicit komplexné. Tipy od fyzioterapeuta jsou nasledujici:
skvélou variantou cviceni mlze byt kombinace silovéjsich prvkd s pozi-
cemi vychézejicimi z pfirozeného vyvoje ditéte, pfi kterych posilite celé
télo propojené do jednoho celku: napf. pozice medvéda, pozice na
Ctyfech, sikmy sed a dalsi.

Mate-li chut pustit se do tréninku, kontaktujte svého fyzioterapeuta
a ten vdm rad pomuze pfipravit cvicebni jednotku na miru.

Strecink — protahovanim k dobrému postaveni téla a volnosti pfi
dychani

Vsichni zname réeni ,ve zdravém téle zdravy duch”. Pokud bychom jej
chtéli pouzit na protahovani, mohli bychom fict: v dobfe protazeném
téle (mysleno hlavné hrudniku) dobre funguijici plice. Aby plice mohly
fungovat na maximum, potfebuji mit totiz prostor, kam se mohou pfi
nadechu pohybovat. Spravné protahovani (hrudniku, ale nejen jeho) je
tedy jednim ze zakladnich predpokladu.

L
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Strecink zajisti dobrou pohyblivost kloubnich spojeni, vazd i svall. Velmi
dilezité oblasti pro pacienty s CF jsou jiz mnohokrat zminované hrudnik,
hrudni patef, ramena a zebra.

Jednou z moznosti, jak dosdhnout dobrého protazeni, je pravidelné
cviceni j6gy.

Od jakého véku bych mél/a zacit provadét pohybovou aktivitu? Kdy
uz mizu zadit sportovat?

Pohybovou aktivitu, a zejména navyky k ni, je potfeba budovat jiz
od kojeneckého véku. Pokud je dité zvyklé na pohybovou aktivitu jiz
odmalicka, neni pro néj nasledné problém s ni pokracovat i ve vyssim
véku. Bere ji jako samozifejmou soucast Zivota. Proto by rodice déti
s CF méli jit svym détem prikladem.

U déti v kojeneckém a batolecim véku podporujeme pohybovou aktivitu
stimulaci ditéte do pfirozenych pohybovych vzord jako otéceni se ze zad
na bfisko, z briska na zada, lezeni, chlze atd.

Jakmile dité za¢ne chodit, béhat, zafazujeme pohybovou aktivitu zapo-
jenim do rlznych her nebo Cinnosti, pri kterych se snazime dité kromé
dynamické aktivity povzbudit i do aktivit protahovacich (protazeni trupu,
hrudniku, ramen, pazi).

DulezZité je pestrost a riznorodost pohybovych aktivit, kterd bude u déti
rozvijet a podporovat jejich koordinaci, rovnovahu, ale i jejich kondici.

Muze se dité ve skole standardné ucastnit hodin télesné vychovy?
Ano, urcité! V pfipadé, ze dité nemé akutni zhorseni nemoci (zvysené
vykaslavani hlenu, horecka atd.), mize se normalné Ucastnit télesné
vychovy. Je vhodné, aby ucitelé ve skole byli informovéni o diagndze
ditéte a dokéazali dobfe reagovat na situace, které mohou nastat. Napfi-
klad dité béhem hodiny télocviku zacne vykaslavat vice hlenu a bude se
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chtit hlenu zbavit mimo kolektiv ostatnich spoluzékd. Nebo se neciti ve
své kazi (pri rozvijejicim se respiraé¢nim infektu), v ten moment neni vhod-
né dité do pohybové aktivity ,tlacit”. Pri vykaslavani krve nebo akutné
vzniklé dusnosti je potreba ihned prerusit pohybovou aktivitu a kontak-
tovat rodice, pfipadné osetfujiciho |ékare.

Télovychovné lékafstvi — Jak mi mlze tento obor mediciny pomoci?
Pokud si nejste jisti tim, jakou pohybovou aktivitu a s jakou zatézi byste
méeli zvolit, nebo vnimate pri pohybu pocit dusnosti, bolesti, a proto se
sportlim cilené vyhybéate, domluvte si konzultaci u specialisty na pohyb —
télovychovného lékafe. Na oddéleni télovychovného Iékafstvi jsou
|ékafi schopni otestovat vasi zdatnost za pomoci tzv. spiroergometric-
kého vysetfeni (oznacujeme ho také jako zatézové vysetreni), pti kterém
jsou pred jizdou na rotopedu, béhem ni i po ni sledovény urcité ukaza-
tele jako srdecni frekvence, krevni tlak, saturace krve kyslikem, funkce
plic atd. Na zékladé téchto vysledkl vam pak mdze télovychovny lékar
poradit, co zménit, jak upravit pohybovou aktivitu a vase navyky tak, aby
odpovidaly pozadavkim a moznostem vaseho téla.
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Na co si davat pfFi cviceni pozor? Mam se nécemu vyhybat?

V z4dném pripadé vas nechceme od cviceni odrazovat, spise naopak!

Je pér véci, na které je potreba si v pfipadé pacienta s CF davat pozor:

o Pacienti, ktefi maji prokdzanou osteoporézu nebo osteopenii
(fidnuti kosti, vysvétlili jsme si v predchézejicich kapitolach), a stejné
tak pacienti se zvétSenymi jatry by se méli vyhnout kontaktnim
sportum (aikido, judo, karate atd.).

e Prisportovéani v horkém pocasi je potfeba myslet na mozné zvyse-
né ztraty soli a tekutin pocenim. Proto je v horkém pocasi dilezité
pravidelné doplihovat tekutiny i sul. Predejdete tak zbyte¢nym
komplikacim.

o Pacientim s pokrocilejsim plicnim onemocnénim by mohlo délat
problém sportovani ve vysoké nadmof¥ské vysce. Je zde vyssi riziko
poklesu saturace krve kyslikem.

o Stejné tak pacientim s pokrocilym plicnim onemocnénim neni
doporuceno hloubkové potapéni z divodu vyssiho rizika pneumo-
toraxu.

o Po pohybové aktivité by mél nédsledovat dostatecny prijem kalorii.

o Zdavodu rizika ndkazy rdznymi bakteriemi neni doporuceno kou-
pani ve stojaté vodé (rybniky atd.). Vhodné je ovérit si dopredu
kvalitu vody, ve které chcete plavat, a poradit se s oSetfujicim Iéka-
fem.

eV pfipadé nemoci, tzv. exacerbace, neni nutné pohybovou aktivitu
Uplné vyloucit, nicméné je vhodné ji omezit. Intenzitu pohybové
aktivity je dobré konzultovat s fyzioterapeutem nebo télovychovnym
lékarem.

o Privykaslavani krve, ostré bodavé bolesti na hrudniku (mohou byt
znamkou pneumotoraxu, o kterém jsme psali v predchozich kapito-
lach) a pri akutné vzniklém stavu dusnosti je nutné pohybovou aktivi-
tu okamzité prerusit a obtize konzultovat s oSetfujicim Iékarem.
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Kapitola 10: Zistat zdravy s CF —

co vse muzete udélat

Zijeme ve svété plném choroboplodnych zarodkd (budeme je déle

v textu oznacovat jen jako zarodky). Lidé s CF se z okolniho prostredi
témito zarodky Castéji nakazi, coz zpUsobuje zhorseni chronického
zanétu v plicich. Rizika ndkazy z okolniho prostredi je proto nutné sni-
zovat. Najit rovnovéhu mezi tim, co vSechno pacient s CF nesmi nebo
by nemél, a tim, aby Zil co nejvice plnohodnotny Zivot, je mnohdy velky
orisek.

Pamatujte, Ze riziko infekce nelze nikdy uplné odstranit. Proto by
veskera opatfeni méla byt dodrzovana s ohledem na psychickou
pohodu v rodiné.

Zarodky a CF
Zarodky jsou véude kolem nés. V pfipadé pacientl s CF mohou byt né-
které z nich pric¢inou infekce a zhorseni zanétu v plicich.

Existuji tfi hlavni skupiny zarodka:

1. bakterie (pseudomonada, cepacie)
2. viry (chfipka, koronaviry, RSV)

3. plisné (aspergillus, kandida)

Zarodky, jako napf. viry chiipky, vyvolaji akutni onemocnéni i u zdravych
lidi. U pacientl s CF vSak mohou zpUsobit vaznéjsi pribéh téchto béz-
nych nemoci. Ddvodem je predevsim pritomnost chronického zanétu

v plicich u vSech pacientt s CF (vysvétlili jsme si v kapitole o respiracnich
obtizich). Opakem mohou byt nékteré bakterie, které se u zdravych lidi
nevyskytuji a zpUsobuiji infekce jen u pacient(i s CF. Radime mezi né
pseudomonéadu (Pseudomonas aeruginosa) nebo cepacii (Burkholderia
cepacia complex).
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Zarodkdm se velmi dafi ve vazkém a hustém hlenu v plicich. Zhorsuji zde
zanét a ten zpUsobuje, Ze se hlenu tvofi stale vic. Tim vzniké zacarovany

kruh infekce, kterou jiz nelze zcela vylédit.

Jak se zarodky Si¥i?
Zarodky, které zpasobuiji infekci v plicich, se mezi lidmi mohou $ifit rdz-
nymi zpusoby. NiZe jsou uvedeny tfi hlavni zplsoby prenosu:

¢ kontaktem
e v drobnych kapénkach
e vzdu$nou cestou

Nejcastejsi zpusob siteni je kontakt. Existuji dva typy kontaktu, prvnim
z nich je pfimy kontakt — to znamenj, ze se pfimo dotykaji ¢asti lid-
ského téla (podani ruky, objiméani, polibky). Druhym typem je nepfimy
kontakt — to znamen4, ze se ¢lovék dotkne predmétu nebo povrchu, na
kterém jsou zarodky (klika u dvefi, hrnecek). V obou pfipadech dojde

k pfenosu, pokud se Casti téla, kterd byla ve styku se zarodky, dotknete
odi, nosu nebo pusy (jsou to vstupni bréany infekce do lidského téla).

Ve chvilich, kdy ¢lovék mluvi, zpiva, kasle, kycha nebo se sméje, vytvari
malé kapénky. Tyto malé kapénky mohou obsahovat zarodky. Kapénky
se §ifi vzduchem a usazuji se na ocich, nose nebo Ustech ostatnich lidi

v okoli. Tak se zérodky prenéaseji cestou drobnych kapének. Kapénky se
ve vzduchu mohou $ifit na vzdalenost az 2 metr, nez spadnou ze vzdu-
chu na zem. Stejnym zpUsobem se Sifi napriklad chripka.

Zarodky mohou cestovat vzduchem na ¢asteckach prachu, na které
se dostanou ve chvilich, kdy ¢lovék mluvi, sméje se, kasle nebo smrka.
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V tomto pfipadé mohou ve vzduchu cestovat velmi dlouho a Sifi se
tzv. vzdu$nou cestou. Clovék se pak mize nakazit, pokud tyto &astice
vdechne. Timto zpUsobem se $iti napriklad tuberkuldza nebo nestovice.

Jak se chranit proti infekci v kazdodennim Zivoté?
Cilem nésledujicich doporuceni je zlepsit vasi informovanost, a tedy
i zpUsoby, kterymi se Ize pred infekcemi chranit.

o Udrzujte bezpecnou vzdalenost dva metry od ostatnich lidi.

e Myjte si spravné a pravidelné ruce.

e Zakryvejte si Usta pri kasli.

o Cistéte a dezinfikujte svdj nebulizétor.

o Nesdilejte s ostatnimi osobni predmeéty (zubni kartécek, rucnik).

e Vyhnéte se ¢astému kontaktu s prachem, necdistotami i stojatou
vodou.

o Nechte se oc¢kovat dle doporuceni Iékare.

e Informujte o své nemoci ostatni ve $kole nebo na pracovisti.

Pojdme si jednotliva doporucéeni vysvétlit podrobnéji.

UdrzZujte bezpecnou vzdalenost dva metry od ostatnich lidi

Jak jsme si jiz vysvétlili, zarodky se mohou $ifit vzduchem az do vzda-
lenosti dva metry prostrednictvim kapének uvolnénych do vzduchu pfi
kychani nebo kasli. Zastavejte alespon dva metry od ostatnich lidi s CF
nebo jiného ¢lovéka s priznaky respiracniho onemocnéni! Toto pravidlo
dodrzujte venku i ve vSech vnitinich prostredich (obchody, cekarny).
Lékarské studie také ukazuji, ze lidé s CF jsou vzdjemné vystaveni riziku
sireni nékterych specifickych zarodkd pro CF. Jedna se o tzv. kfizovou
infekci (cross infection). Aby se snizilo riziko Sifeni mezi pacienty s CF,
opét doporucujeme, abyste se drzeli alespon dva metry od ostatnich
pacientl s CF.

Pacienti s CF by se vzajemné méli vyhybat
e potreseni rukou, objeti nebo libani
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o sdileni béznych predmétd, jako jsou pera, hracky, pocitace, telefo-
ny...

e spole¢nému pobytu v uzavienych nebo $patné vétranych mistech,
jako jsou auta, prostfedky MHD apod.

e sdileni hotelovych pokojt

Pacienti s CF by nikdy neméli sdilet

e inhalatory a prostfedky pro respiraéni fyzioterapii

o kartécky na zuby, ruéniky

o pribory nebo sklenic¢ky na piti

e cokoliv, co bylo v kontaktu se sliznicemi nebo vykaslanym hlenem

V okamziku, kdy jste v potencidlné nebezpecéném prostredi, chrarite se
RESPIRATOREM.

Myjte si spravné a pravidelné ruce

Myti rukou je jednim z nejlepsich zplsobd, jak se chranit pfed nékazou
zarodky. Myjte si ruce casto. Myjte si ruce vzdy, kdyz jste se dotkli véci,
které byly ve styku se sliznicemi (Usta) nebo hlenem (sputem). Myjte si
ruce mydlem a vodou nebo si je dezinfikujte gelem na bézi alkoholu.
Pokud je na rukach viditelna spina, pouZijte mydlo a vodu. Pokud $pinu
nevidite, mlzete pouzit i dezinfekéni gel. Gel by mél obsahovat alespon
60% alkohol. Néktefi pacienti s CF nosi gel vSude s sebou a pouzivaji ho
béhem kazdodennich ¢innosti.

Nabadejte rodinu a své pratele, aby dodrzovali spravnou hygienu a myti
rukou. Stejna pravidla plati i pro zdravotniky, ktefi se o pacienty s CF
staraji.

Kazdy by si mél umyt ruce

PRED

e manipulacis jidlem
o jidlem a pitim
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e zahdjenim pravidelné terapie CF (inhalace a fyzioterapie) a podéanim
[ékU (tablet)
o kontaktem s ocima, napf. pfi zavadéni kontaktnich ¢ocek

PO

o kasli nebo kychéni

e pouziti koupelny

e dotykéni se sdilenych predmétl — pera, kliky, madla, klavesnice

o kontaktu s domécimi mazlicky nebo dklidu po nich

o dokonceni pravidelné terapie CF (inhalace a fyzioterapie)

o dotyku s povrchy v nemocnici a po ambulantni navstévé v CF centru
o kontaktu s odpadky

e vyméné plinky nebo pomoci s hygienou malému ditéti na toaleté
e kontaktu s ¢lovékem, ktery je nemocny

e manipulacis jidlem

Zakryvejte si usta pri kasli

Mnoho onemocnéni dychacich cest, jako napf. chripka, se sifi kychanim
a smrkanim. Aby se infekce nesifila dél, nezapominejte si zakryvat Usta
pri kaslil

Usta a nos si p¥i kasli nebo smrkani zakryvejte papirovym kapesni-
kem. Po pouZiti papirovy kapesnik okamzité vyhodte do odpadu. Pokud
u sebe neméte papirovy kapesnik, zakryjte si nos a pusu horni ¢asti paze
s rukavem nebo vnitinim loktem, nikdy rukou. Nezapominejte si vzdy
umyt ruce mydlem a teplou vodou nebo pouzijte dezinfekéni gel.

Cistéte a dezinfikujte svij nebulizator

Zarodky se mohou snadno dostat na pomucky, které pouzivéte pro
respiracni fyzioterapii a zpusobit infekci v plicich.
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Kazdodenni dezinfekce nebulizétoru je pro nemocné s CF naprosto
zasadni. Zarodkdm se nejvice dafi ve vlhkém prostredi, proto nenecha-
vejte po inhalaci nebulizdtor neosetren. Pri nasledujici inhalaci by doslo
k vdechovani zarodkd na jeho povrchu a byli byste ohrozeni infekci

v plicich.

Doporucujeme, abyste se ridili nasledujicimi radami:
Nejprve si dukladné umyijte ruce.

Po kazdé inhalaci

e nebulizétor rozeberte

o duUkladné omyijte jarem a velmi horkou vodou
o dokonale vysuste

Jednou denné je nutné nebulizator sterilizovat.

Sterilizace je mozna mokrou cestou:

e vyvafit inhaldtor ve vodé po dobu 5 minut

o pouzit elektronické parni sterilizatory, které se prodavaji na kojenec-
ké lahve

e unebulizdtord s membréanou (Pari E-flow, Philips InnoSpire Go) nelze
vyuzivat sterilizdtor do mikrovinné trouby

Sterilizace za studena:

e namocenim do roztoku 70% izopropylalkoholu po dobu 5 minut

e zajimavym tipem na cesty pak muze byt dezinfekce pomoci dezin-
fekénich tablet

Zejména s ohledem na inhalatory s aerosolovou membrénou doporu-

¢ujeme pouzivat destilovanou vodu, mizete tim prodlouzit funkénost

membrany.

Pokud jsou v domaécnosti sourozenci s CF, kazdy mé samozrejmé vlastni
.CF vybavu” a sterilizace nebulizatord probiha také separatné.
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Nesdilejte s ostatnimi osobni pfedméty

Zarodky mohou zlstat na povrsich béznych predmétd (brcka, tuzky, rdzné
nacini) mnoho hodin. Kdyz se dotknete néceho, na ¢em jiz zarodky jsou,
mUzete se jimi nakazit.

Vyhnéte se sdileni predmétdl, které mohou pfijit do kontaktu se slinami
nebo jinymi télesnymi tekutinami (zubni kartacek, ru¢nik). To je zvlasté
dulezité pro prostredky respiracni terapie, jako jsou nebulizatory,
Pari-O-Pep, Acapella apod. Zde je naprosto nutné mit své potreby pro
|écbu dokonale cisté.

Vyhnéte se castému kontaktu s prachem, necistotami i stojatou vodou
Neékteré zarodky se mohou skryvat v padé, ve vodé nebo mohou byt ne-
seny na Casticich prachu a rdznych necistot (vysvétlili jsme si na

zacatku této kapitoly).

Chrante se pred témito zarodky tim, ze omezite ¢innosti, které vas do
Castého kontaktu s prachem a $pinou zavedou:

e zahradniceni a sekani travniku

e pritomnost na stavenisti nebo pfi rekonstrukci domu

Dezinfikujte pravidelné odpady a toalety. Pri splachovéni toalety je nutné
mit vzdy sklopené prkénko. Stojatéd voda je pro pacienty s CF nebezpecna.

Pacient s CF by také rano nemél byt prvni osobou v domacnosti, ktera
pusti vodu z kohoutku.

Ménte ¢asto houbicky na myti nadobi a rlzné hadriky nebo rucniky.
Vyhybejte se praci s hlinou a kvétinami nebo manipulaci s miskami domé-
cich mazlickd.

Nechte se ockovat
Jednou z nejlepsich véci, které pomahaji télu branit se infekci, je
ockovani. Existuji dva typy ockovani: pravidelné a sezonni.

Pravidelné ockovani
Kazdé dité by mélo byt oc¢kovano podle platného ockovaciho kalendare.
Ockovaci kalenda¥ hrazeného oc¢kovéni v CR najdete na www.nzip.cz.
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Sezonni o¢kovani

Chripka

Chripka je virové onemocnéni, které dokaze zpUsobit pomérné vyznam-
né priznaky nemoci jako horecka, bolesti svalt a kloubd, kasel. Chfipka

je velmi nakazliva, siti se mezi lidmi drobnymi kapénkami, které se tvori
pri kasli, kychani a smrkani. Také se Sifi v situacich, kdy ¢lovék kychne na
ruku, kterou se pak dotykéa véci ve svém okoli.

Chfipkou muze onemocnét kazdy clovék. U pacientl s CF ale muze
byt pribéh nemoci mnohem zavaznéjsi a také muize zhorsit zanét
v plicich.

Epidemie chripky se typicky objevuji v uréitém obdobi v roce: od prosin-
ce do brezna. Proto jsou vakciny proti chfipce k dispozici jiz od zaFi

ve wre
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Pacienti s CF, ktefi jsou starsi nez 6 mésicl a nemaji zddné prokazané
alergie na soucasti vakciny, by se méli nechat ockovat kazdy rok na pod-
zim. To samé plati pro rodinu pacienta s CF (rodice, sourozenci, prarodi-
Ce) a také pro zdravotnicky personal.

Vakcina proti chiipce je dostupna jako injekce nebo nosni sprej, infor-
mujte se u svého osetfujiciho Iékare.

Pandemické viry

V nékterych obdobich se mohou objevit nové viry, které zpUsobi in-
fekce v pribéhu celého roku. Tyto infekce se rychle §ifi a vyskytuji se
postupné po celém svété. Nazyvame je pandemie. Prikladem pandemie
byla v roce 2009 chfipka zptsobené virem chiipky H1IN1, nazyvané také
.praseci chripka”.

Dalsim prikladem je od roku 2019 pandemie choroby covid-19, zpisobe-
né koronavirem SARS-CoV-2. Jedn4 se o vysoce infekéni onemocnéni,
které se projevuje predevsim horeckou, ptiznaky rymy a nachlazeni,
kaslem nebo dusnosti. Zavazné infekce mohou vést k zépalu plic. P¥i-
znaky jsou tedy velmi podobné chfipce. | proti tomuto onemocnéni je
mozné se ockovat, moznosti konzultujte se svym oSetfujicim [ékarem.

RSV

Respiracni syncycialni virus (RSV) je dalsi virus, ktery mdze zpUsobit
onemocnéni kazdého ¢lovéka. Nejzavaznéjsi pribéh onemocnéni ale
obvykle pozorujeme u velmi malych déti do 1-2 let véku. Z tohoto
divodu jsou déti ohrozené zévaznym pribéhem infekce (tedy véetné
déti s CF) pravidelné ockovany RSV vakcinou (komeréni nazev je Syna-
gis®). Toto ockovani je pro déti s CF hrazeno z vefejného zdravotniho
pojisténi a podava se ve formé nitrosvalové injekce jednou mési¢né od
fijna do bfezna (to je doba, kdy vrcholi vyskyt onemocnéni RSV v pribé-
hu roku).
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K tomuto ockovani budete se svym miminkem pozvani, podévé se pou-
ze détem do 2 let véku.

Spolehlivé informace k tématu ockovani naleznete na strankach
Narodniho zdravotnického portalu (www.nzip.cz) a Statniho zdra-
votniho ustavu (wWww.szu.cz).

Informujte o své nemoci ostatni ve skole nebo na pracovisti

Zda budete informovat ve skolském zarizeni nebo na pracovisti o tom,
ze mate CF, je jen vase osobni rozhodnuti. Pokud se informace rozhod-
nete sdilet a pozadate o pomoc a pochopeni, bude se vam doporu-
¢eny rezim zvladat mnohem lépe.

Specificky rezim CF i prevence nédkazy rdznymi zérodky vyzaduji urcitou
spolupréaci s ostatnimi lidmi ve vasem bezprostrednim okoli. | proto je
informovanost vice nez vhodna.

Diky spolupraci se skolou nemusi byt déti s CF vylouceny z aktivit, jako
jsou vylety nebo skoly v prirodé. U zaméstnavatele je vhodné sdélit, jak
vase nemoc ovliviiuje pracovni vykon, napr. ve smyslu ¢astéjsich absenci
nebo Unavy.
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Kapitola 11: Détstvi, rodina a skola

v zivote s CF

Stejné jako jina chronickd onemocnéni, také CF mdze v pribéhu Zivota
zpUsobovat socialni, emocionalni a psychické problémy.

O roli psychologa a souvislosti CF s psychickym zdravim se dozvite

v kapitole 13: CF a psychické zdravi. Nyni se budeme vénovat socialnim
(spolecenskym) souvislostem a vyzvam, které se objevuji v pribéhu
détstvi pacienta s CF.

vewvs we

Vétsina lidi s CF zZije normalni Zivot jako ostatni, jen musi do své
denni rutiny zahrnout pravidelné uzivani [ékd a pédi o dychaci cesty
(inhalace a fyzioterapii). Déti s CF postupné dospivaji, zacinaji chodit do
skoly, maji kamarady, konic¢ky a mohou sportovat. Mnoho z nich studuje
stfedni i vysokou skolu, zaklada rodinu. Nejlépe se obvykle dari tém pa-
cientiim s CF, kteri vyristali v podobnych podminkéch, jako maji zdravé
déti.

Rodicovstvi a zlomova obdobi ditéte s CF

Vék 0-3 roky: Dité si zac¢ina hrat ve skupinkach s ostatnimi détmi. Vedle
béznych povinnosti s vychovou ditéte je dobré seznédmit se zakladnimi
informacemi o CF ostatni rodice, pfipadné chivy. Tyto informace ob-
vykle spocivaji ve vysvétleni potfeby kontrolovat Cistotu prostredi (kvuli
bakteriim, plisnim...), ve kterém se dité pohybuje, a vysvétleni nutnosti
podavani travicich enzym nebo jinych lékd, které musi dité s CF pravi-
delné uzivat.

Vék 3-6 let: Déti v tomto véku obvykle nastupuji do skolky. Je dobré

volit mensi kolektivy, kam se dité zapojuje postupné od nékolika dni
v tydnu po kazdy pracovni den. Dité se v kolektivu uci samo jist, uzivat
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travici enzymy s pomoci ucitelek. V tomto véku nejsou vyjimecéné pro-
blémy s jidlem. Nékteré déti jist odmitaji, jiné jsou vybiravé, odmitaji uzi-
vat trévici enzymy v nepfitomnosti rodict. Rodic¢e obvykle citi velky tlak
k tomu, aby své dité v tomto véku do jidla nutili. Pokud tyhle problémy
zazivate, poradte se s nutri¢nim specialistou a psychologem CF centra.
Mohou vam dat tipy, jak dité spravné motivovat.

Vék 6-7 let: Nastup do skolniho kolektivu. Zacatek skolni dochézky je
pro dité s CF i celou jeho rodinu vyznamnym Zivotnim krokem. Abyste
byli na tento krok dobre pripraveni, domluvte si s dostate¢nym pred-
stihem schizku s uciteli, ktefi budou mit vase dité na starost. Predejte
jim informacni materiédly dostupné v CF centru nebo nabidnéte pomoc
Klubu CF. Na webovych strankach Klubu CF je k dispozici odkaz na
webinaf Specifika skolni dochéazky u déti s CF.

Poskytnéte svému ditéti dostatek informaci o jeho nemoci, bude pak
lépe schopné ve skolnim kolektivu odpovidat na rdzné dotazy tykajici se
CF. Zapojujte dité vcas do pravidelného rezimu lécby CF, aby ve skolnim
prostfedi postupné dokazalo prevzit za tento rezim odpovédnost.

Pozadejte ucitele, aby podpof¥il vase dité v samostatnosti tykajici se
dodrzovani rezimu CF. Je také dilezité zminit, Ze se mohou objevit
situace, které pfimo souvisi s CF:

o kasel

o Castéjsi navstévy toalety

o potreba Castéji pit a dodrzovat pitny rezim

e nutnost uzivat travici enzymy pred kazdym velkym jidlem nebo sva-
¢inkou, pokud obsahuji tuky a bilkoviny
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e potreba dodrzovat pravidelny rezim jidla s vétsimi porcemi v porov-
nani s jinymi détmi

e potreba uzivat pravidelné léky doporucené osetrujicim Iékafem

e absence ve skole, pokud je dité nemocné nebo se neciti dobre

Pojdme si jednotlivé body vice rozebrat.

Dité s CF zpravidla vstava drive, aby stihlo ranni inhalaci a fyzioterapii,
muze byt pak béhem dne dfive unavené. Ranni rutina détského pa-
cienta s CF obvykle trva 30-45 minut.

Kasel

Vysvétlete ucitelim, Ze se nemusi obavat zadné nakazy, kasel neni
infekéni (pokud tedy dité nema akutni infekci). Dité by mélo mit moz-
nost mit na lavici kapesniky, do kterych se mize vykaslat. Mélo by mit
moznost si jit umyt ruce nebo mit v blizkosti dezinfekci. Dité s CF by
mélo sedét v blizkosti dveri, aby mohlo kvdli kasli na chvili odejit ze tfidy.
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Ucitel by nemél jakkoliv pfitahovat pozornost ke kasli béhem vyuco-
vani.

Jidlo a traveni

Jelikoz u vétsiny déti s CF nefunguje slinivka brisni tak, jak by méla,
mohou se projevit disledky jako kratkodobé bolesti bficha, prajmy,
nadymani apod. Pacient s CF tak mize Castéji potrebovat na toaletu

a ucitel by mu to mél umoznit i béhem vyuky. Néktefi pacienti maji
problém s vyprazdnovanim, a proto je vhodné, aby méli moZnost chodit
na oddélené WC. Stejné jako u kasle, ani tady by ucitel v idealnim
pfipadé nemél pritahovat k témto obtiZzim pozornost.

Pacienti s CF potfebuji stravu s dostate¢nym mnozstvim kalorii a soli.
Pocenim mohou ztratit velké mnoZstvi soli (napf. v 1été nebo v preto-
pené mistnosti, pri cvi¢eni), a proto je nutné, aby na tyto situace daval
ucitel pozor. Pokud néktera z téchto situaci nastane, je treba dodat
ditéti iontové napoje nebo kapsle se soli. Obecné je pro pacienta s CF
dilezité dodrzovat pravidelny pitny rezim. Dité by mélo mit moznost
napit se i béhem prestavky, pripadné mit vice ¢asu na jidlo. Pred jidlem
je nezbytné uzivat travici enzymy (Kreon ®) a je na domluvé mezi skolou
a rodidi, zda bude ucitel na podavani enzymd dohlizet, nebo je dité
bude uzivat samo. Doporucujeme napfr. pripravit ditéti presné davky
Kreonu ® k jednotlivym jidlim doma, ve skole pak mohou byt k dispo-
zici ndhradni kapsle v pfipadé, Zze zapomene. Nékteré rodiny na jidlo pri-
pravené z domova davaji napr. nalepky, podle jejichz pocdtu dité pozna,
kolik kapsli Kreonu ® si ma vzit.

Hygienicky rezim ve skolnim prostredi

U déti s CF je kladen velky ddraz na hygienu rukou. Pokud neni mozné,
aby si dité ruce castéji mylo, mélo by u sebe mit alespon antibakterialni
gel. Neni vhodné, aby dité s CF pouzivalo latkovy ruénik, vhodnéjsi jsou
papirové pro jednorazové pouziti. Trida by méla byt pravidelné vétrana
a povrchy pravidelné ¢istény, eventualné dezinfikovéany. Déti s CF by
mély mit vzdy vlastni pomdcky (psaci a vytvarné potreby, nddobi).
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V jedné tfidé by nemélo byt vice nez jedno dité s CF, protoze hrozi
prenos bakterii z jednoho pacienta na druhého.

Dité s CF by nemélo ve tfidé sedét v blizkosti umyvadla. Do odpadu
ve Skolnich umyvadlech neni nutné davat dezinfekci ve stejném rezi-
mu, jako jste zvykli doma. Jedna se o umyvadla, ktera jsou velmi ¢asto
pouzivana. Na toaletach by mélo dité splachovat pouze se sklopenym
prkénkem.

Neni vhodné pouzivat klasickou houbu na tabuli, ktera je mokré a plna
prachu. Déle se ve tfidé, kde je pacient s CF, nedoporucuje mit kvétiny
v kvétinacich, pacient by je také nemél zalévat.

Dité s CF by mélo byt omluveno z predmétd, jako jsou pracovni ¢innosti
nebo péstitelské prace. Piskovisté mlze dité s CF navstévovat za pred-
pokladu, Ze se na noc zakryvé a neni zde pfitomna nadmérna vlhkost.

Télocvik

Jak jsme si vysvétlili v kapitole o aktivnim zivoté, pohyb by mél byt
pfirozenou soucasti Zivota pacienta s CF, proto by se dité nemélo
télesné vychové v zadném pripadé vyhybat. Ddlezité je mit na pamé-
ti, Ze v nékterych situacich se pacient s CF oproti zdravym détem muze
dfive zadychat, unavit nebo rozkaslat. V takovych situacich by dité mélo
cvidit jen tak, jak zvladne. P¥i zvySeném poceni nesmi zapominat na
pitny rezim a doplnéni soli.

Dalsi skolni a mimoskolni aktivity

Skolni a mimoskolnf aktivity jednoznacné doporucujeme. Predpokla-
dem je, Ze je dité dostatecné zralé a samostatné a dokéze se postarat

o pravidelné uzivani 1ékd a také o sterilizaci inhalatoru a rehabilitaénich
pomucek. Za téchto podminek mize dité s CF klidné vyjet napf. na skolu
v prirodé.
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V pfipadé skolnich krouzkd neni vhodné zaméreni na keramiku a podob-
né aktivity. Pfi vytvarnych krouzcich by dité mélo pouzivat pouze své
vlastni pomdcky. Dité mGze navstévovat i plavecké kurzy, pokud nebude
vyuzivat spoleéné sprchy, vifivky a sauny. Dité s CF mdze jet i na vodacky
kurz, jestlize nebude na stojaté vodé (napf. rybniky). Pokud pdjde dité
se Skolou na misto, kde je velka koncentrace lidi v malém prostoru (napf.
kino, divadlo), je vhodné, aby mélo nasazenou rousku.

Asistent pedagoga vs. osobni asistent

Samotnéa CF nepatfi k nemocem, kdy muze byt ditéti priznén asistent
pedagoga. K pfiznani osobniho asistenta musi mit dité pohybové nebo
jiné postizeni, které vyZzaduje neustalou pomoc druhé osoby se sebeob-
sluhou.

Hospitalizace a skolni dochazka

Vzdy dobre naplanujte, jakym zpdsobem nahradit skolni dochazku a do-
maci Ukoly v pfipadé, ze musi byt dité po delsi dobu v nemocnici. Déti

s CF byvaji v nemocnici pro akutni zhorseni nemoci, délka pobytu je ob-
vykle 1-2 tydny. Nékdy jsou pobyty v nemocnici planované, mizete tedy
naplédnovat i ndhradu skolni vyuky. Poradte se s uciteli véas a pozadejte
je o pomoc a podporu.
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Kapitola 12: Dospélost a zivot s CF

Pacienti s CF se dozivaji stale vyssiho veéku ve stale lepsi kvalité (vice
informaci najdete také v kapitole 15: Modulatory CFTR). S posunem této
hranice vyvstavaji nové otazky, kterymi se musi zabyvat kazdy dospivajici
¢lovék: samostatné bydleni, manzelstvi, planovéni rodiny, pracovni ka-
riéra a finanéni sobéstacnost. Vyse zminéné otézky je nékdy velmi slozité
resit soucasné s probihajici 1é¢bou chronického onemocnéni. Pa-
cientim s CF by se mélo dostat adekvatni podpory, aby se postupné
stali sobéstacnymi a adaptovali se na podminky Zivota v dospélosti.

Tranzice (pfechod z péce o détské pacienty do péce pro dospélé)
Vétsina pacientl s CF pfechazi z détské do dospélé péce v obdobi mezi
17. az 21. rokem (v Ceské republice obvykle v 19 letech). Znamen4 to po-
mérné vyraznou zménu prostredi CF centra a prabéhu kontroly. Tranzice
by neméla byt ndhlym skokem, ale postupnou a planovanou zménou, na
kterou se pacient adaptuje. V tomto obdobi se zodpovédnost za pédi

o CF pfesouva z rodict na déti. Tym dospélého centra komunikuje pri-
marné s pacientem a az po udéleni souhlasu i s jeho rodici. Také témata
jsou jing, v dospélém centru zaciné pacient fesit otazky planovani rodiny,
manzelstvi nebo pracovni kariéry.

Nezavislost

Dospéli s CF ziji svyj vlastni zivot a jsou sobéstacéni. Poradte se se svym
CF fyzioterapeutem nebo |ékafem, jaké techniky respiraéni fyzioterapie
a tzv. airway clearance budou pro véas nejlepsi v kontextu zvladani aktiv-
niho pracovniho Zivota. Zjistéte si soucasné, zda vdam muze byt nékdo
napomocen v obdobi nemoci a snizené sobéstacnosti (rodina, pratelé,
CF centrum).

152 ¢ DOSPELOST A ZIVOT S CF



Rodina

Dospivajici a dospéli s CF se pfirozené zabyvaji otazkami jako manzelstvi
nebo zalozeni rodiny. Prestoze CF nesnizuje sexualni aktivitu, mize byt
pro zenu s CF obtizné otéhotnét. Zeny s CF jsou ¢asto méné plodné

v porovnani se zdravymi zenami. Také 98 % muzl s CF je neplodnych. To
mUze okolnosti planovani rodiny zatizit stresem a obavami. CF tym vam
poskytne podporu a doporudi, kde je mozné nechat vysetfit plodnost

a zjistit, zda potrebujete dalsi specializovanou pédi.

Aby Zena s CF otéhotnéla a donosila zdravé dité, je nezbytné, aby byla
v co nejleps$im stavu vyzivy a méla dobré hodnoty funkce plic (spiromet-
rii). Pred planovanym téhotenstvim vzdy svdj stav konzultujte s oSetruiji-
cim lékarem. Pripravte se na prichod ditéte a zajistéte moznou pomoc
s péci o dité pro chvile, kdy sama nebudete moct a budete se muset
vénovat péci o své zdravi.




Podstatné také je, ze pokud pacient s CF nechce mit dité, mél by po-
uzivat antikoncepci; pro ochranu pred sexualné prenosnymi chorobami
ideélné bariérovou, jako je kondom.

Vice se dozvite v kapitole 7: Reprodukéni systém.

Pracovni kariéra

Stejné jako ostatni lidé v dospélosti, i pacient s CF touZi najit praci, ktera
ho bude uspokojovat a bavit. Dospély s CF ale musi brat ohled na svou
nemoc a na to, jaky vliv mize na jeho praci mit. Do pracovniho Zivota
musi zapadnout denni rutina jako uZivani tablet, pravidelna strava

a péce o dychaci cesty. Navstévy ambulance nebo hospitalizace mohou
zpUsobit absence v praci. Néktefi pacienti s CF uprednostnuji zamést-
navatele, ktefi nabizi flexibilni pracovni dobu, nebo pracuji jako osoby
samostatné vydélecné c¢inné. V pripadé nejistoty pozadejte CF tym, aby
poskytl zaméstnavateli dalsi informace o charakteru vasi nemoci.

Pacienti s CF by si méli vybirat pracovni prostfedi s ohledem na svou
nemoc. Méli by se napfiklad vyhybat praci v prasném prostredi nebo
prostiedi s drazdivymi latkami (kouf, chemické latky). Prace s malymi
détmi zase vede k expozici respiraénim infekcim.

Diskutujte o tomto tématu vcas se svym CF tymem a socidlnim pracov-
nikem. Poradte se, jaka prace je pro vas vhodna. Jakéd méate prava a zda
(a do jaké miry) je nutné informace o vasi nemoci sdilet se zaméstnava-
telem.

Pamatujte

Pacienti s CF by se na zZivot v dospélosti méli pripravovat s dostate¢nym
predstihem. Vyberte si svou vlastni cestu a konzultujte svoje pléany s CF
tymem, ktery vdm mze pomoci uskutecnit vase sny a soucasné udrzet
co nejlepsi zdravotni stav.
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Kapitola 13: CF a psychické zdravi

Psycholog v tymu

Lécba cystické fibrézy je komplexni a souéasti tymu, ktery se o pacienty
stard, je také psycholog. Vyhodou je, ze psycholog CF tymu je s diagné-
zou dobre obeznamen a chape, jaké jsou jeji specifika.

Ulohou psychologa je véas rozpoznat a pomoci fesit psychické potize,
jako jsou napriklad Gzkosti, deprese nebo poruchy uceni. Psycholog
poskytuje podporu a vedeni v narocné situaci, tou je naptiklad okamzik
sdéleni diagnézy nebo zmény zdravotniho stavu. Sleduje psychologicky
vyvoj détskych pacientl a pomaha jim s adaptaci na skolku nebo $ko-
lu. S pacienty fesi rlizna témata, kterd s cystickou fibrézou a jeji 1é¢bou
souvisi, napriklad obtize se zvladanim lécby nebo komunikaci o one-
mocneéni.

Setkani s psychologem muze probéhnout jako konzultace v ramci
pravidelné kontroly v centru cystické fibrézy nebo pri hospitalizaci
na oddéleni. O spolupraci na tématech, kterd s CF souvisi, si rodice
nebo pacienti mohou sami aktivné fict. Psycholog vés také mize nasmé-
rovat

k dalsi odborné péci.

Co vime o psychickém zdravi a CF

Chronické onemocnéni s sebou prindsi fadu nejistot, se kterymi se
pacienti i jejich rodiny musi vyporadat. Naptiklad zjisténi diagndzy pfi-
nasi obavy ze zvladnuti rezimu nebo z pribéhu nemoci. Proces, béhem
kterého si rodina na onemocnéni zvyka a uci se s nim zachézet, néjakou
dobu trva a mohou jej provéazet emocni vykyvy. Rodi¢e mohou opakova-
né zazivat pocity smutku, vzteku, pocity viny ¢i obavy, které jsou stridany
Ulevou a pocity nadéje. Takovy pribéh lze povazovat za zdravy.
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| Gzkost je béZnou a pfirozenou soucéasti zdravého prozivani a jako
takové nemé pouze negativni vliv. Jistd mira tUzkosti je ddlezitd k tomu,
abychom na sebe dévali pozor, starali se o sebe a byli obezretni. Takova
Uzkost ndm muZe pomoci pfipravit se na zmeény, pfizpusobit se situaci
nebo se zmobilizovat ke zméné.

Pokud vsak podobné pocity pretrvavaji, komplikuji dodrzovani [écby
nebo bézné fungovani, je potieba se na né vice zaméfit. Ze studii, které
se zabyvaly psychickym zdravim, vime, Ze pacienti s CF a jejich rodiny
jsou mnohem vice ohrozeni tzkostmi a depresi nez osoby, které se
s chronickou nemoci nepotykaji. Lé¢ebny rezim je ¢asové nérocny, sta-
rost o chronicky nemocné dité zase zdrojem velkého stresu pro rodice.
Neresené psychické potize pacientd, ale i rodict déti s CF maji negativni
dopad na celkové zdravi. Pacienti s nelééenymi psychickymi obtizemi
napriklad hdre dodrzuji 1é¢bu, maji horsi stav vyzivy, horsi plicni funkce,
jsou Castéji hospitalizovani a maji celkové horsi kvalitu Zivota.

Uzkost a deprese mohou mit réizné projevy, které se lisi mezi jednotlivci
i mezi dospélymi a détmi. Télesné priznaky zahrnuji napriklad bolesti
hlavy, zazivaci potize, poruchy spanku, tfesy, poceni, zmény v chuti
k jidlu nebo potize s dychanim. Mezi emocni priznaky patfi napriklad
vycerpani, podrazdénost, dlouhotrvajici pocity smutku, bezmoci ¢i
obav. Psychické potize se projevuiji i jako zhorsena schopnost se sou-
stredit, problém rozhodovat se nebo dokonéit praci. S rozpoznanim

a fesenim psychickych obtizi vam pomuze pravé psycholog. Pokud

u sebe nékteré z téchto potizi pozorujete, miizete se na néj obratit.
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Adaptace na onemocnéni a zvladani |écby
Dobré adaptace na onemocnéni je dllezitym predpokladem ke zvlad-
nuti [écby. Adaptaci rozumime schopnost prizpusobit se narokdm lécby —

napfiklad si hliddm hygienické opatfeni, beru léky, pravidelné inhaluji.
Lécba CF je celozZivotni a je potreba, aby bylo mozné 1é¢bu dodrzovat
dlouhodobé. Rodiny, které se na 100 % vénuji écbé a vse ji podfizuji, se
Castéji potykaji s vyhotfenim a vycerpanim.

Proto je dllezitou soucéasti adaptace také schopnost pfizpusobit si re-
Zim svym vlastnim potfebam, zajmim nebo aktualni situaci tak, aby
zbyval dostatek prostoru pro bézny zivot — napfiklad nevadi, ze vyne-
cham jednu inhalaci, kdyz se protédhne vylet nebo hledam cestu, jak jet
na dovolenou a zéroven dodrzet doporuceni. Proces adaptace také neni
nikdy zcela ukonceny. Do Zivota pacienta i rodiny vstupuji prirozené
zmeény, které je nuti rezim ménit nebo nékterd opatreni prehodnocovat —
jinak vypada denni rezim kojence a jinak skoléka.
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Zpocatku se rezim a léc¢ba jevi velice nédro¢né. Rodice ¢asto z edukac-
niho pobytu odchazeji znejisténi, zda vée dostateéné dobre zvlddnou

a béhem dne stihnou. Se zvladnutim poméahé pravidelnost. Rodice
ziskavaji vétsi jistotu, kdyz se jim podafi |é¢bu zaradit do kazdodenniho
fungovani a zavedou pravidelnou rutinu, kterd se opakuje ve stejny Cas,
v urcité posloupnosti a véci jsou vzdy na tom samém misté.

Zvladnuti |écby v détstvi i dospivani tzce souvisi se samostatnosti.
Ze zacatku je veskerd 1éCba a zodpovédnost za jeji dodrzovani v rukou
rodicu. Dité by se véak do procesu mélo postupné zapojovat, mit o one-
mocnéni dostatek informaci, prilezitost o vécech prfimérené rozhodovat
a zkouset nékteré aspekty lécby zvlddat samo. Napfriklad trileté déti se
mohou rozhodnout, zda chtéji inhalovat na koberci u televize, nebo

v pokojicku mezi hrackami. Mohou si néco pfinést nebo pridrzet.

V predskolnim véku mohou dostat za Ukol slozit inhaléator. U skolakd
muzeme ocekavat, ze si zvlddnou sami vzit pred svacinou Kreon. Béhem
kontrol se na né muze Iékarf obracet s jednoduchou otéazkou.

Cilem je, aby dité nebylo jen pasivnim pfijemcem lécby, ale aby ji
povazovalo za soucast svého Zivota, za kterou je zodpovédné. Dét;,
které dostanou prilezitost starat se o nékteré véci samy, byvaji méné
Uzkostné, |épe dodrzuji lécbu a celkoveé se jim po zdravotni i psychické
strance vede lépe. Vzdy vsak mé&jme na paméti, ze povinnosti je potre-
ba davkovat postupné, prfimérené vzhledem k véku a déti dostatecné
kontrolovat.

Komunikace o onemocnéni

Obecné podporujeme rodice v tom, aby na situaci nezdstavali sami

a s blizkym okolim o nemoci mluvili. Kazda rodina ma vsak svij komu-
nikacni styl, tempo a jinou potiebu sdilet. Rodice si mohou sami zvo-
lit, s kym o onemocnéni budou hovofit a kolik informaci predaji. Rodice,
détsti i dospéli pacienti maji vétsinou nékolik verzi o onemocnéni, které
pouzivaji. Obséhlejsi, detailni sdili s blizkymi. Obecné, kratké verze maji
pripravené pro Sirsi okoli. Jsou jisté i situace, ve kterych je v poradku
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nesdélovat nic.

Pro rodi¢e malych déti mohou byt stresujici zdanlivé banalni situace,
jako je napriklad cviceni s miminky nebo prochézka v parku. Rodi¢e mo-
hou byt nervézni z otédzek na dité, z komentarl o zdravi ¢i nemoci. Stres
z takovych situaci se mize zmirnit, pokud si rodi¢ dopredu promysli,
jakym zplsobem by na takové otéazky chtél reagovat. Pro nékoho muze
byt pfijemnéjsi hovofit zcela otevienég, nékdo se rozhodne nesdélit nic

a obé varianty jsou naprosto v poradku.

Pokud ma détatko s CF sourozence, je dobré promyslet také ko-
munikaci s nim. Obecné Ize doporucit otevienost a pred sourozenci
informace nezatajovat. Na otazky vzdy reagovat a pokouset se je zodpo-
védét primérené vzhledem k véku. Sourozence je mozné do péce

o nemocné détatko zapojovat — mensi dité diky zkusenosti [épe porozu-
mi tomu, co cysticka fibréza je a jak se 1é¢i. AngaZovanost sourozence
ma také pozitivni vliv na utvareni sourozeneckého vztahu.

Rodice velice brzy uvazuji o tom, jak o onemocnéni mluvit se samotnym
ditétem. Jak dité pfirozené poznava svét okolo sebe, udi se také o své
nemoci. Komunikace ohledné nemoci a IéCby zacdind hned na zacatku
Zivota a probiha zcela pfirozené. Diky tomu rodic¢e nékdy nabydou do-
jmu, ze kdyz dité s CF vyrusta, neni potfeba s nim o nemoci mluvit. Neni
to tak. Ackoliv je CF a jeji Iééba kazdodenni souéasti Zivota, nezna-
mena to, Ze si o tom déti nepotrebuji popovidat. V tomto ohledu se
osvédcuje reagovat na otazky ditéte, které prirozené prijdou mezi tretim
az Sestym rokem. Klidné ho muzete i pobidnout, ze se mize na cokoliv
zeptat, pokud by chtélo.

Na navstévach u lékafe zkousejte dité zapojovat, nenechavejte jej
kontrolu jen pasivné strpét. Mlzete ho naptiklad nechat zodpovédét
nékteré jednoduché otazky ¢i se na néj v pribéhu rozhovoru obracet.
Oteviena komunikace a dostatek informaci pomahaji ditéti Iépe ro-

zumét tomu, co se kolem néj déje, zlepsSuje to ochotu spolupracovat
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v |é¢bé a v neposledni fadé pFipravuje dité k samostatnosti.

Déti se v ramci rodiny uci o své nemoci premyslet i mluvit s ostatnimi.
Jakmile se dité dostane do véku, kdy nastoupi do MS nebo ZS,
bude pro néj velkou vyhodou, Ze o své nemoci dovede hovofit. Dité
by mélo byt z rodiny pfipravené na to, ze se ho nékdo muize zeptat, pro¢
bere pred svacinou prasky nebo pro¢ nemuize mazat tabuli. Ditéti takova
vybava usnadnuje zaclenit se do kolektivu a za svou nemoc (nebo brani
|ékd) se nestydét. Situaci napomahé i to, kdyz rodi¢ pfedem informuje
ucitele a domluvi se s nim, ze k nékterym aspektdm nemoci, jako je na-
priklad pokaslavani nebo brani Kreon(, je lepsi nestacet pozornost

a nechat je bez povsimnuti probéhnout.
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Kapitola 14: Paliativni péce a CF

Paliativni péce je dle definice WHO ,pristup, ktery zlepsuje kvalitu
Zivota pacientl a jejich rodin celicich Zivot ohroZujicimu onemocnéni
prostfednictvim prevence a Ulevy od utrpeni pomoci véasné identifikace
a bezchybného hodnoceni a IéCby bolesti a dalsich problém v oblasti
télesné, psychosociélni a duchovni”.

Pojem paliativni péce mize vyvolévat obavy, jelikoz byvé spojovén

s koncem zivota. To je ovS§em chybny vyklad. Paliativni péce se zamé-
fuje na zlepseni kvality Zivota lidi se zavaznym onemocnénim a celé
jejich rodiny bez ohledu na to, jestli se z nemoci lze vylécit, nebo je
chronickd a nemocny méa pred sebou mnoho let, anebo je uz jasné, ze
|écba byla vycerpana a nemocnému zbyva uz jen kratky cas. Paliativni
péce se nezabyva pouze eliminaci bolesti a jinych nepfijemnych pfizna-
ki onemocnéni, ale zamérfuje se i na dusevni pohodu nemocného

a jeho rodiny, vztahy a optimalni zac¢lenéni do spole¢nosti. Neopomiji
ani spiritudini aspekt zivota, otadzky hodnot a smyslu zivota.

Paliativni péci poskytuji zpravidla paliativni tymy, které v soucasné
dobé funguji pfi nékterych velkych nemocnicich. Napriklad ve

FN Motol je pro dospélé pacienty Tym dospélé podpurné a paliativni
péce a pro détské pacienty Tym détské podpurné péce. Paliativni (Ci
podpurny) tym je slozen z |ékarl, zdravotnich sester, socialnich pracovni-
kd, psychologt a duchovnich, pfipadné dalsich specialistl (fyziotera-
peut, ergoterapeut, vyzivovy specialista atd.). Idedlem je, aby se paliativ-
ni pristup u pacientl se zavaznou diagndzou uplatrioval v celém spektru
poskytované péce.

V soucasné dobé se paliativni péce rozdéluje na ¢asnou a terminalni,
nicméné v oblasti péce o déti se zadvaznou diagndzou je do budoucna
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predpokladan koncept prdbézné, koordinované komplexni péce, véetné

paliativni.

Casna paliativni péce zaéina stanovenim diagnézy. Pomaha pochopit,
co nemoc znameng, a udélat si predstavu, jak Zivot s ni bude vypadat.
Pomahé vyrovnat se s nemoci a naucit se s ni zit. Je zamérena na po-
tfeby rodiny. Pojmenovava prani, obavy a nejistoty. U déti s cystickou
fibrézou jsou v popfedi €asné péce (vzhledem k zpravidla velmi niz-
kému véku ditéte pri stanoveni diagndzy) rodice, ale také sourozenci,
popfipadé prarodice i irsi rodina. Odbornici z oblasti paliativni péce
mohou uc¢inné pomoci véem zGcastnénym prijmout nemoc a dité s ne-
moci, dobfe mezi sebou navzajem komunikovat, rozlozit sily v rodiné

a najit zpusob, jak umét co nejlépe hrat s rozdanymi kartami. Pokud
rodice védi, Ze se jim narodi dité se zdvaznym onemocnénim, napfi-
klad cystickou fibrézou, mize uc¢inna pomoc zacit uz pred naroze-
nim. V tomto pfipadé mluvime o perinatalni paliativni péci.

Pozdéji se paliativni péce zaméfuje na déti samotné, na jejich vnima-
ni a prijeti nemoci, sziti s [éCebnym rezimem, zaclenéni do skolky a skoly
a podobné. Paliativni ¢i podpuirné (je to jen otazka nazvoslovi) tymy mo-
hou byt ndpomocné kdykoli, kdy se zméni zdravotni stav, je treba udélat
zavazné rozhodnuti v 1é¢bé ¢i dojde k vyznamné udélosti v rodiné.

V roce 2021 vznikla diky institutu Pallium a mnoha odbornikim v oblasti
détské paliativni péce Koncepce péce o déti a dospivajici se zavaz-
nou zivot limitujici a ohrozujici diagnézou a jejich rodiny, které pred-
poklada pribéznou koordinovanou multidisciplinarni péci od stanoveni
diagnézy. Rovnéz Ceské asociace pro vzacna onemocnéni usiluje

o zavedeni pozice koordinatora péce pro pacienty se vzacnym
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onemocnénim. Déti s cystickou fibrézou a jejich rodiny by mél tento
koordinator péce provézet, znat jejich nemoc, celkovou situaci a po-
treby, znat sit zdravotnich a socialnich sluzeb v misté bydlisté. Mél by
umeét rodiné doporucit vhodnou sluzbu, pomoct v komunikaci s dalsimi
institucemi, se skolou apod. Mél by byt rodiné k dispozici jako odbornik,
pravodce a podpora. Do budoucna lze predpokladat, ze na Koncepci
péce o déti a dospivajici se zdvaznou zivot limitujici a ohroZujici diagné-
zou a jejich rodiny navaze obdobné koncepce péce o dospélé pacienty,
a tak budou mit nemocni cystickou fibrézou k dispozici koordinatora
péce iv dospélosti.

Terminalni paliativni péce znamena péci v zavéru Zivota. Zpravidla ji
poskytuji hospice, at uz lGzkové, nebo domaci. Cilem je i zde maximalni
kvalita Zivota az do konce. Pracovnici hospice se zaméruji na tlumeni
vSech nepfijemnych pfiznakd onemocnéni, jako je bolest ¢i dusnost,

ale rovnéz i na dusevni pohodu umirajiciho a jeho rodiny, pfijeti blizici-
ho se konce, otevienou komunikaci v rodiné a co nejlepsiho naplnéni
Casu, ktery zbyva. Nadéje na uzdraveni se méni na nadéji, ze umirajici
stihne udélat a vyslovit vSe, co potfebuje, aby mohl v pokoji odejit. Do
terminalni paliativni péce patfi i péce o pozustalou rodinu v obdobi
truchleni. Vzhledem k pokrokim v 1é¢bé cystické fibrozy a stéle se pro-
dluzujicimu zivotu nemocnych se terminalni paliativni péce déti s cystic-
kou fibrézou prakticky netyka a presouva se do vyssich dekad zivota.

Jak bylo uvedeno na zacatku kapitoly, pojem paliativni péce vyvolava
obavy, protoze je spojovan se smrti. | proto byvé nékdy nahrazovan ter-
minem podplrna péce. Dlraz paliativni péce je kladen na ¢lovéka, ne
na nemoc. Akceptuje nejistou budoucnost a zabyva se tim, co nemocny
a jeho rodina potrebuji, aby mohli prozivat svij zivot jako hodnotny a na-
plnény. Détské paliativni péce umoznuje ditéti mit na jeho Zivotni situaci
vliv. U¢i vénovat pozornost kvalité Zivota v dirazu na pfitomnost a zbavit
se Uzkosti z mozného omezeni jeho délky. Cilem paliativni péce neni
urychlit nebo odlozit smrt, ale Zit co nejhezéi Zivot, navzdory nemo-
ci, az do konce.

164 e PALIATIVNI PECE A CF









CAST 4

Nové moznosti lécby CF



Kapitola 15: Moduldtory CFTR

Lécba cystické fibrozy byla dlouhé léta zalozena na tfech zakladnich
pilitich:

1. na zachovani prichodnosti dychacich cest navzdory tvorbé a pri-
tomnosti hustého hlenu, ktery mé tendenci dychaci cesty ucpavat,

2. na dodavani chybéjicich enzym slinivky bfisni, nutnych pro vstre-
bavani tukd,

3. na véasné lécbé vsech moznych komplikaci, které cystickou fibrézu
doprovazeji, jako napriklad véasné a razantni podévani antibiotik kvili
infekcim v plicich nebo brzké zahajeni [écby inzulinem pfi rozpoznani
cukrovky.

V roce 2012 se do |é¢ebného schématu priradil ¢tvrty pilif, ktery z po-
hledu mechanismu Gcinku prekonavéa véechny vyse uvedené lécebné
postupy, nebot fesi samotnou pric¢inu nemoci. Tento posledni pilif je po-
staven na lécich, oznacovanych jako modulatory CFTR, tedy na [éCivych
latkéch, které pusobi na chloridovy kanalek.

Pfipomernime si, ze chloridovy kanélek je bilkovina, které je u pacientl

s cystickou fibrézou preduréen nékolikery osud.

A) Bilkovina se v burikach vibec netvofi.
B) Bilkovina se tvofi chybné a predcasné se v bunce rozpada.
C) Bilkovina nefunguje na povrchu bunék tak, jak ma.

O tom, kterd z téchto variant poskozeni chloridového kanalku je pri-
tomna u toho kterého pacienta, rozhoduji mutace genu CFTR pro
chloridovy kanélek. ProtoZze modulédtory dovedou opravit jen nékteré
chyby chloridového kanalku, sance na jejich uplatnéni v [é¢bé jsou lGzce
provazany s tim, jakou mutaci pacient ma. Znamena to, Ze neexistuje
jeden univerzalni modulator, ktery by fungoval na vsechny pacienty bez
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ohledu na to, jakou mutaci maji, a ze bohuzel nékteri pacienti maji tako-
vé mutace, které vedou k formam poskozeni chloridového kanalku, na
néz modulatorovou lé¢bu nelze z principu véci pouzit.

Moduldtory CFTR mohou na chloridovy kanélek pisobit na dvou rdz-
nych drovnich. Mohou ovlivhovat jeho vyrobu v burice (situace B, zminé-
na vyse) nebo jeho funkci na povrchu bunky (situace C). Prvni skuping,
ktera opravuje (koriguje) proces vyroby, se fiké korektory; Iéky ve druhé
skuping, ktera zvysuje potenciél chloridového kanélku ve smyslu jeho
funkcnosti, se oznacuji jako potenciatory. VSimnéme si, Ze neni k dis-
pozici zadné tfeti skupina, kterd by dokézala napravit situaci A, kdy se
vibec zaddna bilkovina v bunce netvori. Takové situace neni ovlivnitelna
moduldtorovymi léky; neni totiz co modulovat.

Pacientdm je lécba modulatory pfedepisovana na zakladé mutaci,
které nesou, a podle véku, pro ktery je lé¢ba schvélena. Pokud mé pa-
cient alespon jednu mutaci z kategorie C, teoreticky postaci pro 1écbu
potenciator. M&-li mutaci, kterd vede k situaci B, pak je nezbytné |écit
kombinaci korektoru a potenciatoru. V roce 2012 se na trhu objevil prvni
z modulatorovych [ékl — obsahujici jen potenciator —, ktery byl vyhra-
zen jen pro malou skupinku pacientt s tzv. keltskou mutaci G551D, jez
splnovala podminku C. Pokrok ve vyzkumu modulétorl vsak zahy otevrel
prilezitost |écby pacientt i s mutaci F508del, ktera je zdaleka nejcastéjsi
a ktera zpusobuje na bunécné Urovni situaci B. Po objeveni korektorl
prvni generace bylo od roku 2015 nejprve mozné 1é¢it podskupinu ta-
kovych pacientdl, ktefi maji kombinaci mutaci F508del + F508del (jedna
se o tzv. homozygoty). V roce 2019 se diky korektoru nové generace
rozsitila indikace 1é¢by na vSechny pacienty s F508del; postacovala tedy
podminka pfitomnosti aspon jedné mutace F508del (takovi pacienti se

MODULATORY CFTR ¢ 169



z genetického hlediska oznaduji jako heterozygoti). Od této chvile zacalo
byt mozné |écit jak homozygoty pro F508del, tak heterozygoty pro
F508del.

Vékova hranice pro [é¢bu se méni podle toho, pro které vékové skupi-
ny je klinickymi studiemi ovérena ucinnost a bezpecnost nového |éku.
Tradi¢né se klinické studie u cystické fibrozy pro modulatorovou lécbu
provadéji nejprve u pacientl starsich 12 let, posléze nasleduje klinicky
vyzkum pro déti od Sesti let. S pribyvajicimi znalostmi ze studii se tedy
vékova hranice postupné posouva nize a nize. Samoziejmym a zédoucim
cilem je prokézat Gcinek a bezpecnost Iéku i pro nejmensi pacienty tak,
aby kritérium véku nakonec nebylo nutné pro nasazeni modulatorové
|écby vibec brat v potaz.

Ué¢innost modulétort je objektivné nejlépe viditelna na vylepseni
plicnich funkci pacientl. Zména v hodnoté FEV1, ktera nejcastéji slouzi
k posouzeni miry postizeni plic, nastava béhem nékolika dni az tydnl od
zahajeni 1éCby. U nékterych |ékd, které jsou proto také nékdy oznacova-
ny jako vysoce efektivni moduldtorové léky (z anglického highly effective
modulator therapy, HEMT), nastoupa v prdméru o 10 az 15 %

v porovnani s hodnotou pred zacatkem terapie. U téchto 1ékd s oznade-
nim HEMT je zéroven pozorovéan vyznamny pokles koncentrace soli

v potu, a to az k hodnoté 60 mmol/l, kterd znamena u potniho testu
hranici pro diagndzu cystické fibréza. Neznamenéa to, ze by léky, které
snizuji hodnotu potniho testu pod diagnostickou mez, zménily vlastni
diagndzu (protoze dalsi diagnosticky znak pro cystickou fibrézu, tedy
dvé mutace genu CFTR, zUstava nezménén), ale z toho, ze ovliviuji
koncentraci soli v potu, jasné vyplyva, ze 1éCba je velmi ucinna a pdsobi
na celé télo, nejen na dychaci cesty. Dal$im podstatnym aspektem |écby
je stabilizace onemocnéni a snizeni vyskytu akutniho zhorseni klinického
stavu, tzv. akutnich exacerbaci. Dobrou zpravou je, Ze tento pozitivni,
dlouhodoby efekt prinaseji nejen modulatory ze skupiny HEMT (tedy
Kalydeco a Kaftrio), ale je potvrzen pro Uplné véechny modulatorové
pripravky (tedy i Orkambi a Symkevi).
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Modulatory oteviely novou éru lécby cystické fibrozy, ktera rapidnim
zplsobem méni zivoty jednotlivych pacientd. Zlepsuje progndzu nemo-
ci s vyraznym prodlouzenim délky Zivota, a to pfi soucasném vylepseni
jeho kvality. Presto véak modulatory neznamenaji konecénou pro dalsi
vyzkum v 1é¢bé. Paldivou otédzkou nadale zlstava, jak terapeuticky po-
moct pacientdm, ktefi kvdli typu své mutace nemohou profitovat z [é¢by
modulétory. Na tomto poli probihéa intenzivni vyzkum, jehoz cilem je
zasdhnout situaci A, popsanou vyse, a zménit ji na situaci B, tedy aby se
bilkovina pro chloridovy kanalek zacala v bunce tvorit do podoby, kterou
mohou ovliviiovat korektory. Zaroven se vyzkum soustredi na [écebné
postupy alternativni k modulatorové lécbé, jejichz vyuziti by nebylo za-
vislé na typu mutace. Tyto postupy, které zahrnuji genovou lécbu, [é¢bu
kmenovymi bunkami ¢i opravy genu primo v bunkach, by pak jednou
mohly dokonce pfekonat moduldtorovou léc¢bu a stat se Ustfednim, ne-li
jedinym pilitem |éCby cystické fibrézy.
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Prehled modulatorovych 1éku k roku 2024

Nazev Iéku  Ucinna Ucinna Resi Priklady mutaci, které odpo-
a davkovani latka: latka: situaci* vidaji na Ié€bu (jsou uvedeny

korektor  potenciator v kombinaci s druhou mutaci,
kterou musi pacient také nést)

Kalydeco neni obsa- | ivakaftor C G551D + jakakoliv jind mutace

2x denné Zen

Orkambi lumakaftor | ivakaftor B F508del + F508del (zadna jina

2x denné kombinace na lé¢bu neodpovidd)
Symkevi tezakaftor | ivakaftor B F508del + F508del

1x denné

CiB F508del + mutace, kterd vede

+ Kalydeco k situaci C (napf. 2789+5G

1> denné » A nebo 3849+10kbC » T)
Kaftrio elexakaftor | ivakaftor B F508del + F508del:

1x denné a tezakaf- F508del + jakékoliv mutace, ktera
+ Kalydeco | tor nevede k situaci C

1x denné (napr. CFTRdele2,3(21 kb))

CiB F508del + mutace kterd vede
k situaci C (napft. 2789+5G
» A nebo 3849+10kbC » T)

* Situace, které se tykaji funkce a tvorby chloridového kanéalku: B = kanalek se tvofi
chybné a rozpada se uvnitf bunky; C = kanélek je pfitomen na spravném misté, tedy

na povrchu buriky, ale nefunguje spravné. Tyto kategorie, vytvofené pro zjednoduseni
textu, se rdmcové shoduji s odborné spravnéjsimi, funkénimi tfidami mutaci (viz kapitola
2: Jak se CF diagnostikuje a jak 1épe rozumét genetice) nasledujicim zpdsobem:

B odpovida tfidé II; C odpovida tiidam III, IV a V.
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Priloha A: Zdroje informaci

Klub nemocnych cystickou fibrézou
www.klubcf.cz
info@klubcf.cz

Cesky registr cystické fibrézy
www.cfregistr.cz

Orphanet: portél pro vzacna onemocnéni
www.orpha.net

European Cystic Fibrosis Society
www.ecfs.eu

Cystic Fibrosis Foundation
www.cff.org

Cystic Fibrosis Trust
www.cysticfibrosis.org.uk

CF Europe
www.cf-europe.eu

MedlinePlus: ddvéryhodné informace o zdravi
www.medlineplus.gov

National Institutes of Health: databéze klinickych studii
www.clinicaltrials.gov
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P¥iloha B: CF centra v Ceské

republice

Kontakty na centra specializované péce
o pacienty s cystickou fibrézou

Praha
CF CENTRUM FN MOTOL — DETSKE ODDELEN: 224 432 230
CF CENTRUM FN MOTOL - DOSPELE ODDELENI: 224 436 646

Brno
CF CENTRUM FN BRNO - DETSKE ODDELENI: 532 234 555
CF CENTRUM FN BRNO - DOSPELE ODDELENI: 532 231 111

Hradec Kralové
CF CENTRUM FN HRADEC KRALOVE — DETSKE ODDELENI: 495 833 427
CF CENTRUM FN HRADEC KLALOVE — DOSPELE ODDELENI: 495 834 775

Plzer
CF CENTRUM FN PLZEN — DETSKE ODDELENI: 377 104 670
CF CENTRUM FN PLZEN — DOSPELE ODDELEN: 377 402 362

Olomouc
CF CENTRUM FN OLOMOUC - DETSKE ODDELENI: 588 444 631
CF CENTRUM FN OLOMOUC - DOSPELE ODDELENI: 588 445 130
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Pacientska organizace Klub nemocnych cystickou fibrézou
jiz vice nez 30 let poméha lidem s CF.

Klub nemocnych cystickou fibrézou je pacientska organizace s vice nez
tficetiletou tradici. Je jedinou organizaci v Ceské republice, které sdru-
Zuje nemocné cystickou fibrézou a pomaha jim. Poskytuje nemocnym,
jejich rodinam a blizkym veskery informaéni servis ohledné véech aspek-
t& onemocnéni. Clentim Klubu CF je poskytovana socialni, finanéni,
materialni i psychologickd pomoc. Klub spolupracuje s odborniky z CF
center po celé Ceské republice. Podporuje projekty tykajici se zdokona-
leni 1éCby, diagnostiky a vzdélavani odbornikdl, ktefi se problematice CF
vénuji. Celkové se zasazuje o zlepSovani kvality Zivota pacientd s cystic-
kou fibrézou.

Pacientdm zajistuje predevsim dechové pomacky, inhaldtory a ndhradni
dily k nim, vybavuje centra cystické fibrézy v nemocnicich, vydavé nové
prirucky a letaky. Zaroven héji zajmy pacientl, jedna s pojistovnami

a prislusnymi organy o Uhradé novych léka.

Neméné dalezitou Ulohou Klubu CF je zvySovani informovanosti verej-
nosti o tomto onemocnéni. Ten informuje jak laickou, tak odbornou ve-
fejnost o existenci tohoto onemocnéni, o jeho projevech a dasledcich,
jakoZ i o moznostech 1écCby.

Na vedeni a fungovani organizace se podileji aktivni rodice, pacienti

a odbornici zabyvajici se cystickou fibrézou, kteri pomahaji v rozvijeni
aktivit ve prospéch nemocnych cystickou fibrézou.
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