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Cysticka fibroza

Cysticka fibréza (CF; OMIM 219 700) je jednim z nejc¢astéjsich geneticky podminénych
onemocnéni, které postihuje dychaci a zazivaci systém osob obou pohlavi. Je chronickym
onemocnénim, které vyzaduje trvalou a odbornou [é¢bu. Projevy a zavaznost cystické fibrézy se u
jednotlivych pacient( lisi. Zavaznost je charakterizovdna opakovanymi zdnéty plic, pankreatickou
nedostatecnosti a muzskou neplodnosti. Pres veskerou péci ma s rostoucim vékem tendenci se
zhorSovat.

Cysticka fibréza je autozomalné recesivni poruchou (onemocnéni vznika zdédénim obou alel
nesoucich mutace v CFTR genu) s frekvenci 1: 2500 novorozencu. CFTR protein se Uc¢astni
transmembranového prenosu iontd mezi vnitinim a vnéjSim prostredim bunék. Osoby nesouci
mutaci pouze na jedné alele jsou nepostizenymi pfenaseci — heterozygoty. Frekvence vyskytu
heterozygot( v nasi populaci se uvadi 1 : 25. Moznost prenasecstvi mutace v CFTR genu
vyznamné stoupd, pokud byla pfitomnost mutace v pfibuzenstvu jiz prokdzana. Z téchto divodu
se doporucuje u vSech zdravych pribuznych pacienta vysetfit mutace genu pro CF. P¥i zjisténi
prenasecstvi se doporucuje rovnéz vysetreni partnera, zda neni nosi¢em znamych mutaci.

Indikace vysetreni:

u pacienta s pfiznaky cystické fibrézy

u pfibuznych pacienta s cystickou fibrézou a detekovanymi mutacemi v CFTR genu

u partnera nosice mutace pred planovanym téhotenstvim, pfipadné v pribéhu téhotenstvi
u dospélych muzu s poruchou plodnosti

prenatalni diagnostika v pfipadé obou partner( heterozygott pro mutaci v CFTR genu
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VysSetrované mutace v CFTR genu:

» F508del, CFTRdele2.3/21kb, G551D, N1303K, G542X, 1898+1G—A, R347P, W1282X,
1717-1 G—A, R553X, (2143delT, R347P, 3849+10kbC—T, R1162X, G85E, R117H,
621+1G—T, R334W, 2183AA G, 2789+5G—A, 3659delC)

«  711+41G—T, 3272-26A—G, 1148T, 3199delG, 3120+1G—A, S1251N, 3905insT, R560T,
1507del, Q552X, (394delTT, 1078delT, A455E, E60X, 2184delA, 711+5G—A, Tn varianty)

Téchto 20 (36) mutaci predstavuje vyskyt u 85,26 %, resp. 90,54 % pacientt s CF v ¢eské
populaci.
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Material pro vysetreni:

= 5 mlvendzni krve odebrané do EDTA (krev s heparinem nelze pouzit!), oznacené
minimalné dvéma identifikacnimi symboly: jménem a datem narozeni (nebo rodnym
¢islem pacienta)

Dokumentace;

= prilozena zadanka specifikujici druh pozadovaného vysetieni a obsahujici nezbytné udaje
o pacientovi a informovany souhlas pacienta s pozadovanym vySetienim

Transport vzorkd do laboratore

Zajistén svozem CGB laboratore a.s. Vice info zde...

Metoda detekce mutaci:

= provadime identifikaci 20 mutaci (pripadné rozsirenou na 36 mutaci + Tn varianty)

= principem detekce 19 (36) mutaci je multiplex polymerazova rfetézova reakce (PCR) s
naslednou reverzni hybridizaci a v pfipadé 1 mutace se pouzivd metoda RFLP

=k detekci je pouzit kit INNO-LiPA CFTR 19 / INNO-LiPA 17+Tn Update (INNOGENETICS)

Délka trvani vySetfeni a zplsob vydani zavérecné zpravy:

= pozadované vySetreni a vydani zavérecné zpravy je realizovano do 7-10 pracovnich dnt
po prevzeti vzorku

= v pfipadé vzorku s oznacenim STATIM je vySetfeni a vydani zavérecné zpravy provedeno
do 2-3 pracovnich dnl po prevzeti vzorku

= zavérecné zpravy o vysledku jsou z laboratore zasilany pisemné pouze zadavateli
vySetreni — |ékafi, opravnénému indikovat molekularné genetické vysetieni



