Cysticka fibroza (CF) starsi ndzev: Mukoviscidéza

Cysticka fibréza je zavainé vrozené dédicné onemocnéni. Jednd se o chronickou nemoc, kterd je
nevylécitelnd, ale Iécitelna. Postihuje zejména dychaci cesty, travici trakt, ale mGze mit i jiné projevy
— pf. porucha imunity, cukrovka, neplodnost. Nebyva zasazen mozek, proto nedochdzi k opozdéni
dusevniho vyvoje. V soucasné dobé se pacienti dozivaji 30 — 35 let. Détem trpici CF se také fika ,slané

déti“, jelikoZ jejich pot je mnohonasobné slanéjsi nez pot zdravych déti.

Dédicnost CF je autosomalné recesivni. Podstatou je mutace genu pro transportni bilkovinu
prendsejici chloridové ionty. Kazdy ¢lovék ma pro tento gen 2 alely (= ¢ast genu). Aby se onemocnéni
manifestovalo, je tfeba, aby mélo dité obé alely ,Spatné”. Pfenasecem CF je osoba, ktera ma pouze

jednu alelu genu pro transportni protein defektni. Klinicky jsou zdravi.

Na obrazku €. 1. vidime v prvni fadé rodice, ktefi jsou zdravi nosici genu pro cystickou fibrézu, jsou to
prenasec¢i onemocnéni. Maji jednu alelu genu defektni. Pravdépodobnost pfenosu onemocnéni na

jejich dité 25 %. V 50 % se jim narodi prenasec a ve 25 % pripad( dité zdravé.

Obr. 1. Dédi¢nost CF
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Vyskyt:

Cysticka fibréza je vzacné onemocnéni. Ro¢né onemocni jedno z 2 500 — 4 000 nové narozenych déti,

co? je v Ceské republice asi 32 — 46 déti ro¢né. Kazdy 26. ¢lovék je nositelem mutace genu pro CF.

Patogeneze:

Onemocnéni je zplsobeno mutaci genu pro transportni bilkovinu, kterd prenasi chloridové ionty.
Pokud je gen v poradku, vede k tvorbé bilkoviny na membranach bunék. Bilkovina tvofi kanal, ktery
ma dulezity dkol vregulaci prichodu iontd bunkou. Pfi defektnim genu dochazi k zvysenému

vylucovani chlorid( do potu, pot je slany (obr. 2).

V dychacich cestach nemocného se hromadi husty, vazky hlen. Divodem je opét defektni kanal.
Chloridy nejsou schopny se vstfebat, zUstavaji v burikach, coZ vede k vstiebavani sodnych iontd do
buriky. Sodik vtahuje do bunék vodu. Mlzeme si to predstavit jako houba, ktera saje vodu. Tekutina
je soucasti hlenu na povrchu dychacich cest, pokud je vstiebana do bunék, hlen se stava hustsi, vazky

a uklada se v dychacich cestach, coz Cini pacientdim problémy.

Obr. 2. Chloridovy kanal v burice potni Zlazy
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Chloridovy kanal v buiice potni Zlazy. Tzv. primdrni pot obsahuje
vysokou koncentraci soli (stejnou jako je v krvi). Na rozdil od normalni potni
Zlazy je ve vyvodech potni zlazy u CF nemocnych poruseno vstiebavani chlo-
ridu, coz vede k jejich vysoké koncentraci v potu.

http://www.cfklub.cz/admin/files/File/Zluta-knizka-Prirucka-pro-nemocne-a-jejich-rodice.pdf, 7. 4.
2014
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Hlavni pfiznaky:

Obr. 3. Pfiznaky CF
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http.//www.rozdychajto.sk/cysticka-fibroza/co-je-cysticka-fibroza.html, 8. 4. 2014

Cysticka fibréza se projevuje cCastymi infekcemi dychacich cest, divodem je vazky a husty hlen.
Ukladaji se v ném bakterie, pfikladem je Pseudomonas aeruginosa. Dale se objevuji poruchy traveni,

hubnuti, poruchy rlstu a neprospivani.

Klinické projevy:

o Kasel — mlze byt suchy, drazdivy, ale i vihky s vykaslavanim velkého mnozstvi hlenu,
e Zhorseni funkce dychaciho Ustroji se projevi zrychlenym dychanim a zadychavanim.
e Soudkovity tvar hrudniku.

o Palickovité prsty — posledni ¢lanky na prstech jsou rozsifené, nehty maji tvar hodinového skli¢ka


http://www.rozdychajto.sk/cysticka-fibroza/co-je-cysticka-fibroza.html

o Casté infekce dychacich cest — infekce a zanét pridudnice a pradusek, zanét plic, pavodci infekce —

Staphylococcus aureus (zlaty stafylokok), Pseudomonas aeruginosa, Hemophilus influenzae.

Obr. 4. Palickovité prsty
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Obr. 5. Soudkovity hrudnik
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Klinicky projev v travicim ustroji:

e Gastroezofagedlni reflux — velice ¢astd komplikace, jedna se o nedostatecnou funkci svérace mezi
jicnem a Zaludkem, coz vede k navratu potravy ze Zaludku do jicnu, projevuje se to palenim zahy.
e Postizeni zevni sekrece slinivky bfisni — slinivka bfisni je ddleZity organ, zevni sekretorickd slozka

produkuje enzymy, plsobky, které napomahaji Stépeni potravy ve strevech. Defektni sekrece
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vede velkému vzedmuti bficha, stolice jsou objemné, zapachajici, s viditelnymi tukovymi
kapickami, dité neprospiva, dochazi k poruse rdstu. Navic dochdazi ke Spatnému vstiebavani
vitaminu z potravy, dochazi k jejich nedostatku = hypovitaminosa.

e Bolesti bficha.

e Mekoniovy ileus — neprichodnost stfeva u novorozence zplisobeny nadmérnou tvorbou smolky,
pfiznaky ileu jsou zvraceni, zdstava odchodu stolice a plynu, vzedmuti bticha.

e Chronicky zanét slinivky bFisni.

Jiné projevy CF:

e Cukrovka vazana na CF — pfiznaky cukrovky jsou zvySena Ziznivost, moceni, hubnuti, ztrata chuti
k jidlu nasledovana zvracenim, vyskyt stoupd od 18 let, pfic¢inou cukrovky je postupna vazivova
premeény slinivky bfisni, coz vede k ubytku beta bunék zodpovédné za produkci inzulinu — hormon,
pUsobek, ktery zajistuje vyuziti glukdzy v organizmu.

e Potni zlazy — pot pacientl je 5x slanéjsi nez u zdravych osob, je zde vysoké riziko ztraty soli a
vzniku Soku v situacich, kdy dochazi ke zvySenému poceni (horecka, sport,...).

e Reprodukéni organy — 98 % muizskych pacientl jsou neplodni, plodnost Zen zavisi na jejich

zdravotnim stavu.

Vysetfeni:

Mezi vysSetfovaci metody patii tzv. potni test. Provadi se sbér potu z predlokti za specifickych
podminek, kdy podnitime potni Zlazy k hojné tvorbé potu. Zjistujeme mnozstvi chloridl, pfi CF jsou
hodnoty zvySené. Pro definitivni potvrzeni onemocnéni je nutné provést molekularné-genetické

vysetreni.

Pomoci molekuldrné-genetického vysetfeni hleddme mutaci genu pro dany kandl. Pro potvrzeni

diagndzy musi byt obé alely defektni.

Od roku 2009 ma Ceska republika novorozenecky screening CF. Provadi se vysetfenim kapky krve

odebrané z paticky novorozence. Diky nému se da CF velmi brzy zachytit a zacit ji 1éCit.



Obr. 7. Odbér screeningu z paticky novorozence
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Lécba:
CF je sice nevylécitelné, ale léCiteIné onemocnéni. Pokrok védy umozniuje delsi preZiti pacientl
s touto chorobou. Terapie se skladd z dechové rehabilitace, vyZivy a kontrole infekci. Krajni moznosti

|éCby je transplantace plic.
Inhalace a dechova rehabilitace

Cilem je odstranit vazky hlen z dychacich cest. Hlen ulpivd na sténach a ucpdva je. Velké mnozstvi
hlenu je vhodné prostfedi pro pomnoZeni bakterii, coz vede kinfekcim. Nezbytnou soudasti
odstranéni hlenu z dychacich cest je inhalace mukolytik, latek, které vedou k fedéni vazkého hlenu.
bronchodilatancia. Inhaluje se 3x denné asi 10-15 min. Velice dlleZitd je spravna inhalacni technika,

kterou si pacienti natrénuji s fyzioterapeutem. Dycha se pusou, nikoliv nosem.
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Obr. 8. Inhalace

http.://mladazena.maminka.cz/scripts/detail.php%3Fid=362228, 13. 4. 2014

Do dechové rehabilitace patfi soustava dechovych cviceni a pomucek, které napomahaji odlepeni

hlenu od stény dychacich cest a posouvaji ho do vyssich ¢asti dychacich cest, kde je vykaslan.

Vyziva

Cysticka fibroza postihuje zevni slozku slinivky brisni, ktera ma zdsadni vliv na traveni tukd a vitaminu
rozpustnych v tucich (A, D, E, K). Pacienti trpi malnutrici, neprospivaji a hubnou. Je dulezité
pacientim s CF dodat dostate¢né mnozZstvi Zivin. Potfebuji vyssi pfijem neZ zdravi jedinci, jelikoZ
neustale musi bojovat proti infekcim. Doporucuje se vysokokalorickd strava spolu s vyZivovymi
doplnky. Pokud nemocni i nadale neprospivaji, uvaZzuje se o pfisunu potravy nasogastrickou sondou
(tekutd strava je vedena sondou z nosu do Zaludku) nebo gastrostomii (sonda zavedena ptimo do
Zaludku). Chybéni enzyml, které produkuje slinivka bfisni, resSime jejich Iékovou nahradou, lék se
podava tésné pred jidlem. Doddvdme i vitaminy rozpustné v tucich. JelikoZ pacienti ztraci velké
mnozstvi soli, je jim doporuéen vyssi prijem soli, a to hlavné pti prGjmech, horeéce a v horkém

prostiedi.
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Infekce

Snazime se zabranit vzniku infekci, pouzivdame antibiotika. Nasazujeme je ihned pfi prvnich zndmkach

infekce.

V Ceské republice se nachazi pét Center péée pro nemocné s cystickou fibrézou. Pacienti zde chodi na

pravidelné kontroly asi 4krat rocné. Dale existuje obcanské sdruzeni Klub nemocnych cystickou

fibrézou pro rodiny s nemocnym CF (viz. http://www.cfklub.cz/). Poskytuji socidlni poradenstvi,

psychologickou pomoc, edukaci a finanéni podporu.

Komplikace:

Komplikace projevi v dychacich cestdch:

Chronicka ryma, chronicky zanét dutin.

Nosni polypy — vybéZzky zdufelé nosni sliznice, nemusi se nijak projevit, ale mohou branit volnému
dychani nosem.

Atelektaza — nevzdusnost plic.

Rozedma plic — vzduch se nem{zZe pres ucpané dychaci cesty dostat ven, plicni sklipky se rozpinaji,
a mlze dojit i k jejich prasknuti (jako balon) a vzniku pneumotoraxu — projevy dusnost, bolest na
hrudi.

Hemoptyza — vykaslavani krve, vznika narusenim cév v dychacich cestach, vyZzaduje okamZitou

lékarskou pomoc.

Obr. 6. Rozedma plic
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Pozdni komplikace:

e Cor pulmonace (plicni srdce) — srdce pumpuje krev proti velkému odporu, coZ vede kjeho
zbytnéni, miZe dojit aZ k srdec¢nimu selhani.

e Vzacné — kardiomyopatie — jizveni vlaken srdecnich svalu.

Praktické rady pro pacienty:

Cysticka fibrdza je nevylécitelné onemocnéni. Pokrok v mediciné umoznil pacientlim s CF kvalitnéjsi a
delsi Zivot. Velice dlleZitd je brzkd diagnostika nemoci. Od roku 2009 probiha celorepublikovy

screening nové narozenych déti.
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