Souhrn

Cystickd fibroza (CF) je nejcastéjsi zdvazné autozomalné recesivni genetické
onemocnéni. Je zplUsobena mutaci/cemi v genu kodujicim chloridovy transportér na
bunééné membrané (66). Statistiky uvadéeji, ze se toto onemocnéni objevuje u jednoho z
2500 az 3500 zivé narozenych déti v evropskych populacich, pfi¢emz v Ceské republice se
takto postizenych déti narodi asi 40 za rok (63). S ohledem na velmi zavazné klinické
projevy nemoci, které vyrazn¢ zkracuji zivot postizeného, se u vSech novorozencii
narozenych na uzemi CR od 1. fijna 2009 provadi novorozenecky screening CF ze suché
kapky krve. Krevni vzorky novorozencti, kteti maji v prvotnim testu zvySené hodnoty IRT
na dany cut off, jsou zasilany do laboratofe molekularni genetiky k analyze nejCastéjsich,
patogennich a popula¢né vyznamnych mutaci v genu CF7R.

Izolace DNA se provadi ze stejnych suchych kapek krve na screeningové karticce,
ve kterych byla zjiSt€éna zvySena koncentrace IRT. Dilezity je spravny vybér izola¢ni
metody, s ohledem na vytéznost a kvalitu DNA. Ta zasadné ovlivni kvalitu a rychlost
vysledkli molekularné genetického vySetfeni a mad vliv na nasledné ziskani informaci
béhem molekuldrné genetické analyzy. U postizenych jedinci jsou nalézadny 2 mutace,
event. 1 mutace v homozygotnim stavu v genu CFTR v pozici trans. Do dneSniho dne bylo
popsano vice nez 1500 mutaci v tomto genu a jejich rychlé identifikace hraje roli pti v€asné
terapii pacienta. V soucasné dob¢ se pacienti s CF dozivaji primérné 30 - 35 let, coz je
zlepSeni, kterého bylo dosazeno nejen novymi metodami péce o takto nemocné, ale také
moznostmi v€asné¢ho stanoveni diagndézy pomoci NS (18). Novorozenecky screening
v souCasnosti zasadné ovlivni preziti 1 kvalitu Zivota téchto déti, vzhledem k novym
moznostem zavadéni cilené genové terapie (20). Pro tu je dualezité, aby tito jedinci neméli
ireverzibilni poskozeni tkani, zejména sinopulmondlniho traktu. Spektrum nabizenych
metod vySefeni je velmi Siroké, a z tohoto diivodu je velmi dilezity spravny algoritmus pii
vybéru jednotlivych analytickych protokolll pro potvrzeni nebo vylouceni mutaci v genu

CFTR.
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