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Klinicka historie

6letd divka byla pfijata s produktivnim kaslem, dusnosti a horeckami. Byla stéle vice hypotenzni a brzy po pfijeti zemrela. V minulosti méla
recidivujici zapal plic a mekoniovy ileus. Klinicka diagndza byla urcena jako cystickd fibréza (mukovisciddza). Jeji sestra zemfela ve véku 3
let na stejnou nemoc.

Patologie

Plicni parenchym vykazuje rozséhlé zmény predevsim s bronchialni distribuci. Mnohé pridusky jsou rozsifené (bronchiektazie) a obsahuji
husty, nazloutly, hnisavy materidl. Tyto zmény jsou nejvyraznéjsi v hornim laloku, na jehoz vrcholu je také vidét malé ohnisko ,vostinovité”
zmény. Jsou piitomny mnohocetné abscesy, zejména v bazélni a centrdini ¢asti dolniho laloku. Béze dolniho laloku je vdZzné postizena, je
evidentni fibr6za a konsolidace. Zbylo zde jen velmi malo normalini plicni tkdné. Tyto patologické zmény jsou charakteristické, ale ne
patognomické pro cystickou fibrézu.

Dalsi informace

Cysticka fibréza (CF) je dédi¢na porucha pfenosu chloridovych iont(i. Mutace v genu regulatoru vodivosti cystické fibrézy (CFTR) na
chromozomu 7 zplsobuji defekty v proteinu chloridového kanalu vedouci k dysfunkci chloridovych kanalG. To zpdsobuje zvysenou absorpci
vody v exokrinnich Zldzach a epitelu dychaciho, gastrointestinalniho a reprodukéniho traktu. Tyto dehydratované viskézni sekrety pak bréni
priichodu témito organy, coz zplsobuje klinické pfiznaky veetné: perzistujici plicni infekce, pankreatické insuficience, cirhozy jater,
nepriichodnosti stfev, muzské neplodnosti a zvysenych hladin chloridl v potu. V dychacich cestach maiji pacienti s CF snizenou sekreci
chloridd a zvyenou reabsorpci vody. To zplisobuje dehydratovanou sliznici vystylajici dychaci cesty, coz vede k defektni mukociliarni
clearanci, ucpéni dychacich cest sliznici, dilataci pridusek (bronchiektazii) a sekundarni infekci. Zlaty stafylokok, Haemophilus influenzae
a Pseudomonas jsou nejc¢astéjsi bakterie zplsobujici infekce dolnich cest dychacich u pacientl s CF. V ddsledku toho se vyviji chronicka
bronchitida a bronchiektazie. Plicni problémy jsou nej¢astéjsi pfi¢inou mortality u pacientl s CF. Primérna délka Zivota se ve vyspélych
zemich pohybuje mezi 40-50 lety.

CF se vyskytuje priblizné u 1 z 3000 Zivé narozenych déti. Dédi se autozomalné recesivnim zplisobem. Nej¢astéji se vyskytuje u populaci
svétlé pleti: 1 ¢lovek z 20 je nositelem genu. Priznaky se mohou projevovat v déloze nebo dokonce az do dospivani, v zavislosti na
zavaznosti onemocnéni. Nyni je nejCastéji diagnostikovana novorozeneckym screeningovym testem na imunoreaktivni trypsinogen
(prekurzor enzymu slinivky brisni). Pokud je tento screeningovy test pozitivni, provede se formaini diagnéza pomoci potniho testu, ktery
ukazuje > 60 mmol/l chloridd.



