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Uvod

Téma své bakalaiské prace Ambulantni péce o déti s cystickou
fibrézou jsem si vybrala z nékolika diivodi. O toto téma jsem se zajimala
jiz ptred nékolika lety. M{j zajem se prohloubil po zacatku studia na
lékarské fakulté a o tomto tématu jsem se zacala vice ucit. Mij zajem se
prohloubil jiz v prvnim roc¢niku pri studiu genetiky, kdy jsem meéla
moznost zpracovat seminarni praci pravé na téma cystické fibrozy. Moje
zaujeti se dale navySilo v druhém roc¢niku, kde jsem mohla pii studiu
pediatrie vice poznat rezim a zivot déti s cystickou fibré6zou. To mé
inspirovalo natolik, Ze jsem se rozhodla, Ze cysticka fibr6za bude téma mé
bakalarské prace. Téma, do kterého se budu moci diky bakalarské praci
hloubéji ponotit.

Kdyz mé vedouci prace prisla s ndpadem, Ze bychom mohly vytvorit
edukacni video, byla jsem nadsSend. Prijde mi to jako Gzasna prilezitost, jak
pomoci mou praci nejen dal§im studentim, pro seznameni se s tématem,
ale také mohu pomoci pacientlim s cystickou fibrézou, aby si mohli 1épe

predstavit, co mohou pii pravidelnych kontrolach ocekavat.



1. Teoreticka ¢ast

Cysticka fibroza (CF) je zavazné dédicné onemocnéni, které je
zplisobené mutacemi genu pro transmembranovy regulator vodivosti
(CFTR). Toto onemocnéni postihuje funkce zlaz s vnéjsi sekreci, zejména
zlazy v dychacim, travicim a pohlavnim systému. Cysticka fibr6za vyvolava
vys$$i koncentraci chloridii v potu a tvorbu abnormalné hustého hlenu,
ktery narusuje funkci zlaz. V plicich velké mnozstvi vazkého hlenu zhorsuje
prichodnost pridusek a pridusinek. Tak vznikaji sekundéarni infekce,
které nasledné poskozuji plicni tkan. V travicim systému dochazi k ucpani
kanalkt slinivky bfisni a travici enzymy tak nemohou byt dopraveny do
stiev. U muzl zptsobuje cysticka fibréza velmi ¢asto neplodnost. Piestoze
se stale jedna o nevylécitelné onemocnéni, kvalita Zivota a primérné doziti

pacientti s cystickou fibrézou se vyrazné zvysily [1, 2, 5].

Priamérny rok doziti téchto pacientti se pohybuje okolo 37 let, ovSem
diky neustalym pokroktim v 1é¢bé se mohou nékteri lidé dozit i mnohem

vice let [10].

1.1 Vyskyt

Cysticka fibréza se radi do kategorie vzacnych onemocnéni. Vyskyt je
u nové narozenych déti je 1/2500. V soucasné dobé je v Ceské republice
registrovano okolo 750 Zijicich nemocnych. Z toho cca 45,5 % tvori dospéli
jedinci. Je ovSem velmi pravdépodobné, Ze nemocnych je ve skuteénosti

vice, ovS§em ziji pod jinymi diagnézami [2, 3, 4].

1.2 Genetika
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Dédicnost cystické fibréozy je autozomalné recesivni. Autozomalni
dédicnost znamen4, Ze se onemocnéni prenasi prostrednictvim autozomt
(nepohlavnich chromozomii). Recesivni dédi¢nost znamen4, ze se choroba

projevi pouze u jedince, ktery zdédi mutovanou alelu od obou



rodi¢i — takovy jedinec se nazyva recesivni homozygot. Pokud jedinec
zdédi mutovanou alelu pouze od jednoho rodice, choroba se u né€j
nerozvine a stava se zdravym prenasecem onemocnéni — takovy jedinec se
nazyva zdravy heterozygot. Pfiblizné kazdy 27. ¢lovék v CR je zdravym
nositelem genu pro cystickou fibrézu. Pokud jsou oba rodice nositeli genu
pro cystickou fibrozu, maji 25% Sanci, Ze se jim narodi dité trpici touto
chorobou. Zaroven existuje 50% pravdépodobnost, Ze se jim narodi dité,
které bude zdravym prenasecem genu, a 25% Sance, Ze se narodi zcela

zdravé dité [4, 8, 14].

1.2.1 Tridy mutaci

Mutace lze podle pric¢iny defektu rozdélit do sedmi tfid. U zdravého
jedince je CFTR protein spravné syntetizovan, dosahuje povrchu burnky
a bunécné membrany, spravné vykonava svou funkci a umoznuje transport
chloridovych iontd a vody do bunky i z builky. Prvni tifida mutaci
zpusobuje, Ze se nevytvori funkéni CFTR protein. Druha tifida zahrnuje
mutace, u kterych se CFTR protein sice vytvori, avSak je nespravné
usporadan a nedokaze dosdhnout povrchu burlky a bunééné membrany
(napt. mutace deltaF508). Do tireti tridy patii mutace, pii nichz se CFTR
protein vytvofi a dosdhne povrchu burky i membrany, ale neplni spravné
svou funkci. Ctvrta tiida mutaci zptisobuje, Ze se CFTR protein vytvori,
dosdhne povrchu builky a membrany, ale otevirdni CFTR kanalu je
naruseno. Pata tiida zahrnuje mutace, u kterych je CFTR protein
vytvotren, dosahuje povrchu bunky i membrany a CFTR kanal se otevira,
avSak protein neni tvoren v dostatecném mnozstvi pro zajisténi normalni
funkce. Pro Sestou tiidu mutaci je typickd nestabilita proteinu
v membrané. Sedma tifida zahrnuje mutace, u kterych se zddny protein

v membraneé nenachéazi [8].



1.3 Patogeneze CF

Pravou podstatou onemocnéni je porucha genu CFTR (cystic fibrosis
transmembrane conductance regulator), ktery je zodpovédny za fizeni
prechodu chloridovych ionti. Tento gen je uloZeny na raménku 7.
chromozomu. Gen CFTR koduje protein zvany cystic fibrosis
transmembrane conductance regulator (CFTR). Protein CFTR plni
predevsim funkci chloridového kanalu, ovSem reguluje i sodikové kanaly.
Doposud je zndmo okolo 4000 mutaci genu. Ne vSechny mutace vSak
vedou k rozvinuti onemocnéni. V Ceské republice pievazuje mutace

deltaF508, ktera se vyskytuje u cca 70 % pacienti [5, 6, 7].

Funkéni nebo strukturdlni porucha CFTR vyvolava poskozeni
transportt soli pres bunéénou membranu dvéma riznymi zptisoby. Prvni
zplisob je zvySenou absorpci sodiku. Sodik sebou do bunék tadhne vodu, tim
dochézi k dehydrataci hlenu a zvySeni jeho viskozity. Druhy zptisob je
defekt transportu chloridovych ionti. Tim nartistd koncentrace
chloridovych iontid v hlenu, ktery tak piestava byt hypotonicky a stava se

z néj hlen izotonicky [5].

V izotonickém hlenu nedochézi k aktivaci antimikrobialnich peptidi.
Tento proces narusuje plicni obranné mechanismy, coz vede k chronickym
infekeim a zanétim dychaciho systému. Zanét u cystické fibrozy je
primarné zptsoben pravé porusenym CFTR, az sekundarné ptichéazi
infekce a cely proces poskozeni tkani tim stupniuje a urychluje. Chronické
zanétlivé procesy vedou k postupné progresi plicniho onemocnéni.
Dochazi k destrukci bronchiidlniho epitelu a infekce se S$ifi do
peribronchialnich tkéani, coz postupné vede k oslabeni bronchialnich stén
a peribronchidlni fibroze. Tento proces ma chronicky a progresivni
charakter spojeny s fibrotizaci a sniZenou vymeénou kysliku a oxidu
uhli¢itého, pricemz dochazi k soucasnym zménam v plicnim cévnim
systému. Chronicka hypoxémie vede ke kontrakci a hypertrofii medialni

svalové vrstvy v plicnich arteriich a arteriolach. To muze vést k plicni



hypertenzi a pripadné ke vzniku cor pulmonale. Chronické zanétlivé zmény
mohou také vést k rozvoji bronchiektazii, atelektaz, emfyzematoznich bul
a nasledné k destrukei plicniho parenchymu [4, 5, 15].

Nejcastéjsi patogeny, které postihuji plice pacienti s cystickou
fibrozou, jsou Staphylococcus aureus, Haemophilus influenzae,
Pseudomonas aeruginosa a Burkholderia cepacia complex. Nejcastéji
plice pacientti s CF kolonizuje patogen Staphylococcus aureus. Tento
kmen byva citlivy na terapii antibiotikem meticilinem. Zvlasté patogenni
jsou pro déti s CF kmeny Pseudomonas aeruginosa, ponévadz je
u vétSiny pacienti alveolarni makrofagy nejsou schopni eliminovat.
Pseudomonalni kmeny jsou také schopné si rychle vyvinout rezistenci na
vétSinu 1éciv, z tohoto divodu je osidleni touto bakterii velmi tézce
1é¢itelné. Kolonizace Burkholderii cepacii je obzvlasté znepokojujici,
protoZze tento kmen je extrémné virulentni, zplisobuje bakteriémii
a u vyznamného poctu pacientii je spojovan s rychlym zhorsenim plicnich

funkei az tmrtim [1, 15].

Zména rovnovahy iontii pak vede k dal$im problémtim v riznych
systémech. Potni 7Zlazy norméalné resorbuji chloridy z izotonického potu
zpét, u cystické fibrozy k tomu nedochéazi, proto je pot nadmérné slany. Pot
lidi s CF obsahuje az pétkrat vice soli nez pot zdravého clovéka. Matky
mohou pri polibeni ditéte citit na rtech slanou chut. V horkém pocasi miize
hrozit dehydratace spojend s hypochloremickou a hyponatremickou

alkal6zou [9].

Husty hlen skodi také v travicim systému, a to zejména ve slinivce
brisni, kde ptisobi insuficienci externi sekrece pankreatu. Kvili nedostatku
pankreatickych enzymii pacienti neprospivaji a neptibyvaji na véaze,
prestoze vétSinou konzumuji velké mnozstvi jidla. Poruchou funkce zevni
sekrece pankreatu dochazi k fibrotické, ¢i lipomat6ézni remodelaci tkané,
ktera pak mizZe utlacovat Langerhansovy ostrivky. Utlaceni

Langerhansovych ostrivki mtze zptsobit na CF vazany diabetes. Déle
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dehydratace stfevniho obsahu miiZze byt divodem mekoniového ileu nebo
syndromu obstrukce distalniho ilea. Ve Zlucovodech piisobi cysticka
fibroza obstrukei, ktera vede k hepatopatii. Hepatopatie se miiZe rozvinout

az v biliarni cirh6zu spojenou s portalni hypertenzi [4, 9].

Gen CFTR hraje diilezitou roli také ve vyvoji reprodukéniho systému,
proto je u 98 % muzi s CF postizeni reprodukéni trakt. Dochazi ke stavu
zvanému kongenitalni bilateralni ageneze vas deferens (CBAVD), ktery je

zodpovédny za obstruktivni azoospermii [4].

1.4 Priznaky CF

Onemocnéni postihuje vSechny organové systémy s vyjimkou
centralniho nervového systému, pri¢emz nejvyraznéji narusuje dychaci
a travici soustavu. Prvni priznaky se objevuji jiz v prvnich mésicich az
letech zivota. Mohou vsak ziistat nepovSimnuty, coz vede k tomu, Ze jsou
pacienti diagnostikovani pozdé, casto az ve stadiu vyrazné rozvinutych
priznaki a potizi. Pro toto onemocnéni je naprosto zasadni véasna
diagnostika a 1écba, kterou dnes umoznuje novorozenecky screening

zavedeny v CR od roku 2009 [9].

Ctyii zakladni projevy cystické fibrézy zahrnuji chronické progresivni
onemocnéni dychacich cest a plic, nedostate¢nost vnéjsi sekrece pankreatu
spojenou se steatoreou a neprospivanim, vysokou koncentraci elektrolytii
v potu a poruchu reprodukce v 98 % muzi. U né€kterych déti se priznaky
objevi ihned po narozeni, u jinych az za nékolik tydni, mésici nebo
dokonce let. Priznaky jsou velmi rtizné. Nékteré déti mohou mit pouze
mirnou formu onemocnéni s travicimi a dychacimi obtiZzemi, zatimco jini
trpi téZkou malabsorpei a zivot ohrozujicimi plicnimi komplikacemi.
Prestoze vétSina pacienti ma jak dychaci, tak travici priznaky, jsou
i jedinci, u kterych se onemocnéni projevuje pouze nedostatkem
pankreatickych enzymi, nebo naopak pouze plicnimi obtizemi bez

pankreatické insuficience [4, 15].
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U novorozencil je typickym piiznakem mekoniovy ileus. Mekoniovy
ileus je uzavér stfeva, ktery vznikne po ucpani terminalniho ilea
zahusténou smolkou. Priznaky se objevuji do 48 hodin po narozeni.
U novorozence je patrné vzedmuté bricho, zvraceni s primeési zluci
a absence odchodu smolky. V oblasti bricha miize byt patrné vykresleni
stirevnich klicek a hmatna rezistence v dutiné btisni, zplisobena
nahromadénim smolky ve stievé. Komplikaci tohoto stavu muze byt
mekoniova peritonitida. Léc¢ba mekoniového ileu se nejprve zahajuje
konzervativné vyplachem stieva a nalevy s izoosmolarni kontrastni latkou.
V pripad€ netspéchu konzervativni terapie nebo perforace streva je nutny
chirurgicky zakrok s vyvedenim prechodné ileostomie. Cysticka fibréza se
u novorozenci muze projevit také dlouhotrvajici novorozeneckou

zloutenkou a malnutrici [5, 16, 19].

1.4.1 Dychaci systém

Nejbéznéjsim priznakem chronického onemocnéni dychacich cest
a plic je chronicky kasel s expektoraci hlenohnisavého az hnisavého sputa.
Zpocatku se jedna o suchy kaSel, ktery postupné prechéazi ve vlhky.
U malych déti se v disledku bronchidlni obstrukce mohou vyskytovat
piskoty a bronchiolitida. Progrese onemocnéni vede ke vzniku ndmahové
dusnosti a snizené tolerance fyzické aktivity, v koneénych fazich se
objevuje dusnost i v klidu. Dité byva casto hospitalizovano pro recidivujici

pneumonie [1, 9].

V oblasti hornich cest dychacich se u pacientii casto vyskytuje
chronickd ryma a poruchy prichodnosti nosu. BéZzné jsou také nosni
polypy a chronicka sinusitida. Tyto obtiZze casto vyzaduji chirurgické
zakroky v oblasti usi, nosu a krku. U vétSiny nemocnych dochéazi

v dtsledku chronické hypoxie k rozvoji palickovitych prstti [1, 15].
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Progresivni plicni postizeni s nadmérnym provzdusnénim plic vede
ke vzniku tzv. soudkovitého hrudniku. Mezi komplikace dychaciho
systému patii atelektazy, pneumotorax a rozvoj cor pulmonale.
Pneumotorax u pacientil s cystickou fibr6zou nejcéastéji vznika rupturou
subpleuralné lokalizovanych bul pres visceralni pleuru. Tento stav se
nejcastéji vyskytuje u pacienttt s pokrocilym plicnim onemocnénim. Mira
poskozeni respira¢niho systému je jednim z hlavnich faktort ovliviujicich
délku zivota. Postizeni dychaciho systému je pri¢inou az 85 % utmrti

u pacientt s CF [1, 9, 10, 15].

1.4.2 Gastrointestinalni trakt

Jednim z prvnich priznakd cystické fibrozy byva mekoniovy ileus
u novorozence. Az 85 % pacientli s CF trpi pankreatickou insuficienci,
ktera se projevuje neprospivanim ditéte i pii dostate¢ném piijmu potravy,
zvySenym obsahem tukl ve stolici a nedostatkem vitamin@ rozpustnych
v tucich. Typické jsou mastné, objemné stolice, které vznikaji v dtisledku
nedostatku travicich enzymi ve strevé, coz brani spravnému traveni
potravy. Ta se nasledné vylucuje stolici, ¢imZ se jeji objem zvétsi az
dvojnasobné nebo trojnasobné. Déti byvaji drobné, maji snizenou svalovou
hmotu, Stihlou postavu a zvétSené bricho. U starSich déti se ¢asto vyskytuje
gastroezofagedlni reflux provazeny bolestmi v epigastriu. Mezi dalsi

typické projevy cystické fibrozy patti i prolaps rekta [1, 9, 15, 17].

Pacienti jsou vzhledem k objemnym a tuhym stolicim celozivotné
ohrozeni vznikem stfevni nepriichodnosti, kterd se projevuje bolestmi
bricha, nevolnosti a zvracenim a radi se mezi nahlé prihody brisni. MiizZe se
vyvinout syndrom distalni intestinalni obstrukce (DIOS), coz je obdoba

mekoniového ilea, pri kterém dochazi k ¢astecné nebo Uplné obstrukei

[15].

Jednou z komplikaci cystické fibrozy je diabetes mellitus vazany na

cystickou fibrozu (cystic fibrosis-related diabetes, CFRD). Tato komplikace
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se obvykle objevuje od 10 roku zivota. CFRD ma pozvolny nastup, jelikoz
priznaky jako polyurie a polydipsie se vyskytuji ziidka. CFRD vykazuje
znaky jak diabetu mellitu 1. typu — v disledku snizené produkce inzulinu,
tak i znaky diabetu mellitu 2. typu — kvili inzulinové rezistenci a poruse
dynamiky jeho sekrece. Na rozdil od diabetu mellitu 1. typu je u CFRD
insulin stale produkovan, i kdyZ v omezeném mnozstvi. Diabetes vazany na
cystickou fibréozu negativné ovliviiuje vyzivovy stav pacienta a prispiva
k progresi plicniho postizeni. K poskozeni plic dochazi v disledku
hyperglykémie, ktera zvySuje produkcei kyslikovych radikalt a zanétlivych
markerii. Tento proces miize probihat i v asymptomatickém stadiu, a proto
je velmi dulezita prevence a pravidelné provadéni oralniho gluk6zového

toleranéniho testu [18].

ZvySena hustota a snizena alkalita zluc¢i vedou k obstrukei zlucovych
cest, proliferaci vyvodovych buné€k, vzniku zidnétu a naslednému rozvoji
fokalni bilidrni cirh6zy s portalni hypertenzi. Ta miize vést az ke krvaceni
z jicnovych varixii. Jaterni postizeni se muZe projevovat také jako
hepatopatie nejasné etiologie, projevujici se pouze zvySenymi hladinami
jaternim enzymi a dlouhotrvajicim novorozeneckym ikterem. Pomérné
Castym nalezem byva i cholelitiiza. Vzhledem k ¢asto nenapadnému
klinickému obrazu je nezbytné pravidelné fyzikalni vySetfeni s palpaci
jater, prabézné sledovani jaternich testi a opakované sonografické

kontroly [4].

1.4.3 Pohlavni systém

U vice nez 98 % miizu s cystickou fibrézou je pritomna atrofie
chamovodii, nadvarlat a semennych vackd. SniZzeny objem ejakulatu
a nepritomnost spermii v ejakulatu, oznacovana jako azoospermie, vedou
k neplodnosti. U téchto pacientii se také cCastéji vyskytuji triselné kyly,
kryptorchismus a hydrokéla [17].
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Divky s cystickou fibrézou maji opozdény nastup puberty, a to
i v pripadné, Ze jejich nutriéni a klinicky stav je uspokojivy. Z divodu
zvySené viskozity vaginalniho hlenu byva fertilita Zen snizena. U Zen s CF,
které otéhotni, je zvySené riziko predéasného porodu a narozeni
novorozence s nizkou porodni hmotnosti. Pti stabilnich plicnich funkcich

probih4 téhotenstvi zpravidla bez komplikaci [9, 15, 17].

1.5 Diagnostika

Diagnostika se zaklada na pritomnosti typickych ptiznaki, pozitivnim
vysledku novorozeneckého screeningu nebo pozitivni rodinné anamnéze.
Pii podezreni na cystickou fibrézu je nezbytné vcasné doplnéni potniho
testu. Diagnozu nasledné potvrzuje molekularné genetické vysSetreni DNA,

které prokaze pritomnost dvou mutaci v genu CFTR [4, 9].

Na diagnbézu cystické fibrozy je tfeba myslet i u adolescenti
a dospélych pacientii, zejména pokud se u nich vyskytuji bronchiektazie
(zvlasté pri opakovaném nalezu Pseudomonas aeruginosa nebo bakterii
z komplexu Burkholderia cepacia), opakované idiopatické pankreatitidy
nebo obstruktivni azoospermii u muzi. Na onemocnéni je dale vhodné
pomyslet také pri nejasném jaternim postizeni nebo vyskytu osteoporozy
u mladsich osob. U téchto pacienti je indikovano vysSetieni koncentrace
chloridt v potu a pokud jsou hodnoty hrani¢ni nebo patologické, nasleduje

genetické vySetieni [9].

1.5.1 Novorozenecky screening

Novorozenecky screening predstavuje aktivni a celoplosné
vyhledavani onemocnéni v jejich cdasné, preklinické fazi, s cilem
diagnostikovat a zahajit 1é¢bu drive, nez se priznaky projevi a mohou vést
k nevratnému poSkozeni zdravi ditéte. Soucasti novorozeneckého
screeningu je novorozenecky laboratorni screening, screening zraku pro

odhaleni vrozené katarakty, vySetteni sluchu za ucelem detekce vrozené
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hluchoty, pulzni oxymetrie k vylouceni kritickych vrozenych srdecnich vad,
ultrazvukové vysettreni ledvin pro véasny zachyt vrozenych vyvojovych vad
mocového ustroji, vySetreni ky¢li pro detekci dysplazie ky¢li a screening
vrozené syfilis z pupeénikové krve. Novorozenecky laboratorni screening
(NLS) umoznuje detekci onemocnéni, ktera mohou ohrozit zdravi ¢i zivot
novorozence. NLS se provadi z malého vzorku suché kapky krve na
filtracnim papirku (screeningové karticce). Hlavnim ucelem screeningu
neni stanoveni definitivni diagnoézy, ale identifikace novorozenci, kteri

potiebuji dalsi diagnosticka vySetieni [19].

Screening na cystickou fibrézu se v Ceské republice provadi od roku
2009 stanovenim hladiny imunoreaktivniho trypsinogenu pomoci
imunoanalytické metody. V pripadé pozitivniho vysledku nasleduje
molekularné geneticka analyza zaméfena na nejcastéjsi mutace v genu

CFTR, po které se provadi potni test [19].

1.5.2 Potni test

Vysetieni koncentrace chloridi v potu predstavuje zlaty standard
v diagnostice cystické fibrozy. Odbér potu se provadi stimulaci poceni
pomoci pilokarpinové iontoforézy, pricemz vzorek je nasledné sbiran do
mikrokapilary pomoci systému Macroduct. V prvnich dvou dnech Zivota
muZe byt vySetfeni limitovano nedostate¢nou produkei potu. Po dosazeni
48 hodin véku a télesné hmotnosti nad 2500 g je mozné test spolehlivé
provést. Chemicka analyza ziskaného vzorku se provadi pomoci titracni
metody ke stanoveni koncentrace chloridi v potu. Pfi pozitivnim vysledku
je nutné test opakovat pro potvrzeni diagnézy a vyloucéeni pripadné falesné
pozitivity. I pfi negativnim vysledku je vsak vhodné vysetfeni zopakovat,

pokud pretrvava klinické podezreni na cystickou fibrozu [4, 9, 17].
Za patologické hodnoty se povazuji koncentrace chloridi v potu vyssi

nez 60 mmol/l. Hodnoty v rozmezi 30-60 mmol/I jsou klasifikovany jako

hrani¢ni. Tyto vysledky se mohou objevit u pacientti s atypickou formou
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cystické fibrozy, u zdravych nosic¢i jedné mutace genu CFTR, u jedinci
s jinymi onemocnénimi (napf. malnutrice, atopicky ekzém, hypotyrebza
aj.), ale i u zcela zdravych jedincti. Hodnoty do 30 mmol/I jsou povazovany
za normalni. Je vSak dilezité mit na paméti, Ze u nékterych mutaci se
miiZze hodnota chloridt v potu pohybovat mezi 30-50 mmol/l, a presto se

miiZe jednat o mutace spojené s vyznamnym plicnim postizenim [9].

1.5.3 Molekularné genetické vySetifeni DNA

Molekularné genetické vySetfeni je indikovano u pacientt, kteri
vykazuji klinické priznaky typické pro cystickou fibrézu a zaroven maji
opakované hrani¢ni ¢i patologické hodnoty chloridti v potu. Toto vySetfeni
je rovnéz vhodné pro biologické pribuzné osob s prokazanou alespon
jednou mutaci v genu CFTR, jejich partnery pri planovaném téhotenstvi
a také pro darce pohlavnich bunék. Vysetfeni je vykonavano
v akreditované molekularné genetické laboratofi. Testovani DNA se
provadi z odebraného vzorku krve, ¢asti placenty nebo jinych bunék
lidského téla. DNA mitize byt uchovavdna ve zmraZeném stavu pro
pripadné dalsi vySetfeni po mnoho let. Dosud bylo identifikovano vice nez
4000 ruznych mutaci genu pro cystickou fibrézu, pii¢emz pouze malé
mnozstvi z nich se vyskytuje relativné bézné. Frekvence téchto mutaci se
li$i mezi riznymi populacemi, z tohoto divodu je diilezité zjiSténi ptivodu
rodiny. V Ceské republice je nejéast&j$i mutaci F508del, ktera se vyskytuje
u 71 % pacientti [4, 6, 9, 20].

Vysetteni probih4 formou tzv. kaskddového molekularné genetického
testovani, pri kterém se postupné vyzaruji nejéastéjsi mutace genu CFTR
typické pro danou populaci. Zachyceni dvou mutaci genu CFTR potvrzuje
diagnozu cystické fibrozy. Pokud se nalezne pouze jedna, pripadné zadna
mutace, ale klinicky obraz i vysledek potniho test tomu odpovidaji, je
mozné pristoupit k sekvenaci celého CFTR genu. Tato metoda miize

odhalit vzacné ¢i dosud nepopsané mutace [4, 9].
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Testovani na CF mutace u rodi¢i je klicové nejen pro potvrzeni
genetického vysledku u jejich nemocného ditéte, ale i pro jejich budouci
t€hotenstvi. Tento typ vySetfeni je rovnéz uzitecny pro pribuzné, kteri
mohou byt nosi¢i mutace genu CFTR a v budoucnu planuji rodi¢ovstvi.
Timto zplisobem lze predejit narozeni ditéte s cystickou fibrézou v Sirsi
rodiné. Riziko nosi¢stvi mutace genu CFTR je mnohem vyssi, pokud se
cysticka fibréza v rodiné jiz vyskytla. Z téchto dvodi je doporuceno
testovani na mutace genu CFTR u vSech pokrevnich pribuznych. Pii
zjisténi nosiéstvi mutace se doporucuje genetické vysSetfeni i u partnera.
Testovani na CF nosicstvi se soustfedi na nejbéznéjsi mutace, coz
znamena, ze zachyti vétSinu, ale ne vSechny nosic¢e. Negativni vysledek
tedy neznamena definitivni vylouceni nosicstvi, ale riziko se timto testem

vyrazneé snizuje [20].

1.5.4 VySetfovaci metody u pacientii s CF

U pacientti s cystickou fibr6zou se pravidelné sleduje nutri¢ni stav
a plicni funkce. Spirometrické vysetteni plic slouzi k hodnoceni stavu plic
a stupné jejich postizeni, a proto se provadi pii kazdé kontrole. Z krevnich
odbéri se kontroluji hodnoty zanétlivych markerti, iontogram, jaterni
testy, hladina glykémie a sérové koncentrace vitamini rozpustnych
v tucich. Pri vySetfeni funkce pankreatu, byva ve stolici sniZzena
koncentrace pankreatické elastdzy. Soucasti diagnostiky mtize byt také
mikrobiologické vySetieni sputa. Pravidelné se provadi sonografické
vySetieni bricha a vySetieni kostni denzity. Dale se provadi rentgenové
vySetfeni hrudniku, na némzZ mohou byt patrné znamky obstrukce
bronchii, hyperinflace plic, atelektazy, pneumotorax, bronchiektazie,
pleurdlni vypotky a emfyzém. RTG vedlejSich nosnich dutin obvykle
ukazuje zesileni sliznice a pritomnost vypotku s hladinkami. Jednou ro¢né
se kontroluje technika respiracni fyzioterapie a provadi se antropologické

vySetfeni [1, 17, 20].
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1.6 Lécba

Lécba cystické fibrozy je naroéna a vyzaduje systematicky
a komplexni pristup. Je dulezité zahajit ji co nejdrive, idealné jesté
predtim, nez se u pacienta projevi prvni priznaky onemocnéni. Podle
doporuceni Evropské spole¢nosti pro cystickou fibrézu by méla byt péce
o pacienty koordinovana specializovanym centrem, v némz pracuje
multidisciplindrni tym zaméfeny na tuto diagnézu. V Ceské republice
funguje pét takovychto center ve fakultnich nemocnicich v Praze (Motol),
Plzni, Brné, Hradci Kralové a Olomouci. Pacienti dochazeji na pravidelné

kontroly zpravidla kazdé tfi mésice, u kojencti je sledovani castéjsi [4, 17].

Lécba se zaméfuje na optimalizaci plicnich funkei, udrzeni
prichodnosti dychacich cest, snizeni rizika plicnich komplikaci, prevenci
infekei a zajisténi adekvatni vyzivy pro rist. Soucasti péce je také podpora
vhodné fyzické aktivity ditéte a podpora celé rodiny. Dilezit4 je také 1écba
komplikaci onemocnéni a sledovani moznych nezadoucich ucinki 1écby.
Péce je multidisciplinarni, v tymu jsou kromé lékaiti zastoupeni také

fyzioterapeuti, nutri¢ni specialisté a psychologové [9, 15, 21].

Spoleénym prvkem v patofyziologii vzniku plicniho postizeni
u pacientli s cystickou fibréozou je pritomnost hustého hlenu, ktery
narusuje samoociStovaci schopnost respira¢niho epitelu. Tento stav
zptisobuje obstrukeci dychacich cest a soucasné vede k dlouhotrvajici
zvySené zanétlivé aktivité. Cilem symptomatické terapie cystické fibrozy je
podporit samodistici funkeci dychacich cest (mukociliarni clearance),
potladit nadmérnou zanétlivou reakci a zlepsit zvladani chronickych
infekci. Na durovni kauzalni terapie by bylo mozné predejit sérii
nepriznivych zmén, které vedou k nevratnému poskozeni plicni tkané. Na
rozdil od kauzalni 1é¢by symptomaticka terapie nereSi molekularni defekt

onemocnéni [22].
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Soucasny vyzkum a moderni technologie se zaméruji na hledani
metod, jak téinn€ bojovat proti genetické vad€. Probiha rada klinickych
studii, které zkoumaji proveditelnost korekce zakladni genetické poruchy
pomoci genové terapie — napiiklad prostfednictvim mési¢ni inhalace genu
CF pomoci nebulizatoru. Pro pacienty se specifickymi mutacemi v genu

CFTR jsou k dispozici modulacni terapie CFTR [15].

Diky symptomatické 1é¢bé a pravidelnému sledovani se u pacientii
s cystickou fibrézou podarilo prodlouzit stfedni délku doziti do obdobi
mladé dospélosti. Navzdory tomu vétSina pacientti stale umira predéasné
kvili zhorsujicimu se respira¢nimi selhani. Dlouh4 1éta byla 1é¢ba cystické
fibrozy zameéifena vyhradné na 1éébu symptomatickou — tedy na
fyzioterapii, podavani mukolytik, protizanétlivych 1ékt a podptirné
vyzivové terapie. V poslednich letech probihd snaha o zlepSeni téchto
zavedenych pristupli soucasné s rozvojem prvnich moznosti cilené
kauzalni 1écby, jejimz cilem je primo ovlivnit zdkladni molekularni
poruchu onemocnéni. Kauzalni terapie zaméfena na urcité funkéni tridy
mutaci se postupné zaclenuje do bézné klinické praxe, nicméné stale
existuje velka skupina pacientt, pro které tyto 1éky zatim nejsou dostupné

[22].

1.6.1 Terapie respiracnich projevi

V 1é¢bé pacientd s cystickou fibrézou je zasadni diisledna separace
osob s odlisnymi typy infekei, a to jak v ambulantni, tak v lizkové péci.
Klicové je oddélovani pacientii infikovanych Pseudomonas aeruginosa,
zejména vSak Burkholderia cepacia, od téch neinfikovanych. Nezbytnou
souéasti prevence prenosu infekci jsou prisna hygienickd opatreni,
zejména diikladna hygiena rukou u pacienti i zdravotnického personalu

[4].

Péce o prichodnost dychacich cest u pacientti s cystickou fibr6zou

spodiva predevsim ve zfedéni hlenu a pravidelné respiracni fyzioterapii. Ke
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zkapalnéni hlenu se denné inhaluji mukolytika, pricemz nejucinnéjsi je
rekombinantni lidska deoxyribonukleaza (rhDNéaza). Nejcastéji se podava
1-2x denné, zalezi na intenzité zahlenéni. P¥i kolonizaci bakterii
Pseudomonas aeruginosa je soucasti terapie inhalaéni podavani
antibiotika tobramycinu. V poslednich letech se Siroce vyuziva
hypertonicky solny roztok v koncentraci 3-7 %, ktery zvysuje koncentraci
iontl v sekretu dychacich cest a osmoticky pritahuje vodu, ¢imz podporuje
mukociliarni clearance. Vzhledem k riziku vyvolani bronchospasmu je

pred inhalaci hypertonické soli nezbytné podat bronchodilatancia [4, 9].

Respiracni fyzioterapie pomaha uvolnit a odstranit zredény hlen
z dychacich cest. Zahajuje se bezprostiedné po stanoveni diagnodzy
a provadi se zpravidla 2-3x denné po kazdé inhalaci mukolytika. Po
inhalaci hypertonického solného roztoku se respirac¢ni fyzioterapie provadi
ihned, zatimco po podani rhDNA4zy se doporucuje vyckat 1-2 hodiny, aby
mohlo 1é¢ivo ucinn€ ptlisobit. Je nezbytné pravidelné dohlizet na jeji
spravné provadéni. Mezi drenazni techniky s TFizenou expektoraci
a kontrolou kasle patii autogenni drenaz, aktivni cyklus dechovych technik
(ACBT), systémy s pozitivnim vydechovym tlakem (PEP) a inhalaé¢ni 1écba
v kombinaci s drendZnimi metodami. Inhalace i dechova cviceni u kojencii
probihaji zpravidla v néruci rodice, ktery provadi respira¢ni handling

prosttednictvim kontaktniho dychani [4, 9].

PEP se provadi vydechem mirnou silou pres specialni zatizeni, které
vytvari odpor a tim i pozitivni tlak v dychacich cestach. Tento tlak
napomaha jejich otevieni a umoziuje proudéni vzduchu kolem hlenu
smérem k vétsim dychacim cestam, odkud mitze byt sekret snadnéji
vykaslan. Technika aktivniho cyklu dychani zahrnuje sérii dechovych
cviceni zaméfrenych na odstranéni hlenu z plic. Patii mezi né nuceny
vydech (,funéni®) s ¢asteéné uzavienou hlasivkovou stérbinou, cviceni na
rozsireni hrudniku a kontrolované dychani spojené s relaxaci. Malé déti se
mohou k témto technikam postupné propracovat prostirednictvim hravych

dechovych aktivit, které lze s vékem rozvijet. Autogenni drenaz je sada
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specifickych dechovych technik, které starsSim détem umoznuji postupné

posouvat hlen z hlubsich ¢asti plic a usnadnuji tak jeho vykaslavani [15].

K podpore aéinného odstraniovani hlenu se vyuzivaji také rtizné
respira¢ni pomtcky, predev§im pristroj flutter. Flutter pii vydechu vytvari
oscilujici pozitivni vydechovy tlak, ktery rozkmita vzduch v dychacich
cestach a tim zpisobuje jemné vibrace uvnitt prtidusek. Spojeni jeho

pouziti s inhalaci vyrazné zvysuje G¢innost celé terapie [4, 9].

1.6.2 Vyziva

Dobry stav vyzivy ma zasadni vyznam pro dal$i vyvoj onemocnéni
a uzce souvisi s pritbéhem respira¢niho postizeni. Naopak zhorseni vyzivy
se rychle projevi poklesem plicnich funkci. Ani pii nasledném zlepsSeni

nutri¢niho stavu se funkce plic vétSinou nevraceji na ptivodni aroven [4,

9].

Pacienti, ktefi maji nedostatecnou exokrinni funkei pankreatu, musi
pred kazdym jidlem uZivat substituci pankreatickych enzymi. U kojencu se
mikropelety podavaji vysypané na 1zicku primichané do malého mnozstvi
mléka nebo kasSe na zacatku kazdého krmeni. Kapsle ani jejich obsah se
nesmi drtit, aby nedoslo k naruseni acidorezistentniho obalu. Vzhledem
k naruSené funkci pankreatu miize mit ¢ast pacientii v duodenu prilis
kyselé pH, coz snizuje uUcinnost enzymatické substituce. V takovych

pripadech mtiZze pomoci podavani inhibitort protonové pumpy [9].

Strava musi byt energeticky bohatd, protoze je treba pocitat
s omezenym vstfebavanim zivin a zaroven se zvySenym energetickym
vydejem zptusobenym namahou dychacich svali a ¢astou expektoraci. Ve
vyziveé by meély byt zastoupeny vSechny zakladni ziviny, vdetné
odpovidajictho mnozstvi vldkniny. Nezbytnd je suplementace NaCl
a vitaminl rozpustnych v tucich. Pfi antibiotické 1é¢bé se doporucuje

podavani probiotik. Mnoho pacienti doplnuje vyZzivu formou sippingu,

22



tedy popijenim nutri¢nich napoji, pripadné je vyuzivana enteralni vyziva
aplikovana do zaludku pomoci perkutanni endoskopické gastrostomie
(PEG). V nejtézsich pripadech mtize byt nutné podavani vyzivy

parenteralni formou prosttrednictvim all-in-one vak [9].

1.6.3 Antibioticka lécba

Lécba infekce predstavuje jednu z klicovych slozek soucasného
terapeutického pristupu k cystické fibroze. Antibiotickd terapie je
indikovana vzdy, kdyz jsou v sekretu dychacich cest prokazany patogenni
mikroorganismy nebo pri vyskytu i mirnych piiznakd infekce. Vzhledem
k odlisné farmakokinetice je u pacienti s CF nutné podavat vyssi davky
antibiotik nez u bézné populace. Doporucena délka antibiotické 1écby je

minimalné 2 az 3 tydny [4].

Pritomnost bakterii Pseudomonas aeruginosa a Burkholderia
cepacia obvykle znac¢ni pokrocilé posSkozeni dychacich cest. Ackoli
eradikace téchto patogenii neni obvykle mozn4, jejich mnozstvi lze G¢inné
kontrolovat. Lécba Pseudomonas aeruginosa se odviji od citlivosti
a obvykle zahrnuje podani ceftazidimu, meropenemu, -cefepimu,
piperacilinu-tazobaktamu, tobramycinu, -ciprofloxacinu, imipenemu-
cilastinu, amikacinu nebo levofloxacinu. V pripadé nalezu Staphylococcus
aureus se pouziva cefalexin, erytromycin nebo flucloxacilin. Délka

antibiotické terapie se odviji od klinické odpovédi pacienta [15, 17, 20].

Lécba infekce vyvolané bakterii Burkholderia cepacia patii
k nejobtiznéjSim. Tento patogen vykazuje vysokou miru rezistence viici
vétsiné bézné pouzivanych antibiotik. Pfi prvnim zachytu je nezbytné co
nejdrive zahajit eradikacni terapii, ktera obvykle spociva v intraven6znim
podani kombinace dvou az tri antibiotik (napriklad meropenem
s kotrimoxazolem, doxycyklinem, piperacilin-tazobaktamen, ceftazidimem
a inhala¢nim tobramycinem). Z této kombinace by méla byt alespon dvé

antibiotika podavana parenteralné. Pii rozvoji chronické infekce neni
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vzhledem k vysoké rezistenci indikovano dlouhodobé opakované podavani
antibiotik. Lécba se zameéruje pouze na obdobi akutnich exacerbaci, kde je

¢asto nutné nasadit trojkombinaci ¢i viceCetnou kombinaci antibiotik [20].

1.6.4 Transplantace plic

Zatrazeni pacienta na cekaci listinu k transplantaci plic prichazi
v uvahu ve fazi pokrocilého onemocnéni, kdy selhava konzervativni 1é¢ba,
vyrazné se zhorSuje kvalita Zivota, roste zavislost na kyslikové terapii
a dochazi k postupnému omezeni mobility. Obvyklym postupem je
bilateralni (oboustrannd) transplantace plic, ktera je spojend s nizkym
rizikem perioperaéni mortality a priznivou dlouhodobou prognézou.
Hlavni prekazkou transplantace je kolonizace bakterii Burkholderia
cepacia, ktera vyrazné zvysSuje riziko infekénich komplikacich po zakroku

[4].

1.6.5 Modulatorova lééba

Prvnim krokem ke kauzalni terapii cystické fibrézy byl vyvoj tii
skupin 1é¢iv, z nichz nékteré jiz prosly uspésné klinickymi zkouskami a jiné
se v nich stale nachazeji. Mezi tyto léky patii supresory, které dokazou
zabranit pred¢asnému ukoncéeni prepisu mRNA a umoznit tak vznik
plnohodnotného proteinu, a dale modulatory CFTR proteinu — konkrétné
potencidtory a korektory. Potencidtory podporuji otevirdni CFTR
kanalu, a jsou tedy uc¢inné pouze tehdy, kdyz je protein pfitomen na
povrchu bunék (typicky u mutaci tfeti az paté tridy). Naopak korektory
zasahuj do drivejsi faze syntézy a pomahaji vadné slozené bilkoviné
spravné dosdhnout bunééné membrany (mutace druhé tridy). Modulatory
CFTR proteinu mohou pti véasném nasazeni terapie zmirnit nebo dokonce
predejit nevratnym strukturdlnim zméndm. Volba konkrétniho 1écebného
postupu se Fidi genotypem pacienta a davkovani se prizptisobuje véku.

V soucasnosti jsou dostupné dva CFTR modulatory, které lze uplatnit
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priblizné u 55-60 % nemocnych na zakladé typu jejich genetické mutace

[22].

VX-770 (ivakaftor, Kalydeco) byl prvnim CFTR modulatorem ze
skupiny potenciatort, ktery se dostal do klinické praxe. V roce 2012 byl
schvalen pro pouZiti u pacient s nejc¢astéjsi mutaci treti tiidy G551D. Od
roku 2015 se jeho indikace rozsirila o dalSich osm mutaci této funkéni tridy
a také o mutaci ¢tvrté tridy Ri117H. Naopak VX-809 (lumakaftor),
testovany u pacientii s homozygotni mutaci F508del, neptinesl ve studiich
vyrazné zlepseni sledovanych klinickych ukazatelti. Vyznamnéjsi ucinek se
vSak projevil pfi kombinaci lumakaftoru s ivakaftorem — ta vedla ke
zlepSeni plicnich funkei a snizeni vyskytu akutnich exacerbaci.
Kombinovany pripravek (Orkambi) byl schvalen k 1écbé pacienti

s homozygotni mutaci F508del v USA a Evropé od roku 2015 [22].

Ackoli nové 1éky predstavuji vyznamny pokrok a dalsi jsou ve vyvoji,
je dilezité si uvédomit, ze ucinek je omezen pouze na urcité typy mutaci.
V soucasnosti proto stdle nemame cilenou 1écbu pro priblizné

55 % pacientt s cystickou fibrézou [22].

1.6.6 Hygienické rezimy

Nejucinn€jsi strategii je prevence respirac¢nich infekei, které mohou
vést k nevratnym strukturdlnim zménadm v plicni tkani a tim negativné
ovlivnit prognoézu pacienta. Je dulezité, aby se zdravotnicky personal,
pacienti i jejich rodiny pravideln€ vzdélavali o skutecnosti, zZe vSichni
nemocni s cystickou fibré6zou maji uréitou miru kolonizace sekretii
v dychacich cestach. Z tohoto diivodu by méli pacienti s CF dodrzovat mezi
sebou odstup alespon tfi metry, aby se minimalizovalo riziko krizové
infekce. U vSech pacienti je tfeba dodrzovat preventivni opatfeni, bez

ohledu na to, jaké patogeny se v jejich sputu nachazi [15, 23].
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V centrech specializovanych na cystickou fibréozu je standardné
uplatnovan izola¢ni rezim, jehoZ cilem je minimalizovat riziko prenosu
patogenti mezi pacienty. Zakladnim pravidlem je, aby se osoby s CF
vzajemné fyzicky nesetkavaly. Nejvétsi riziko predstavuje kontakt mezi
pacienty s odliSnou mikrobialni kolonizaci. Z tohoto diivodu se pacienti
déli do tii hlavnich izolac¢nich skupin — nekolonizovani nebo kolonizovani
pouze Staphylococcus aureus, pacienti s kolonizaci Pseudomonas
aeruginosa a pacienti infikovani Burkholderia cepacia complex. Kazdé
skupiné jsou vyhrazeny specifické terminy ambulantnich kontrol
a oddélené hospitalizaéni prostory. Ve zdravotnickém zatizeni by si
pacienti a jejich rodinni prislusnici meli pravidelné dezinfikovat ruce,
pri¢emz pacienti by si od okamziku vstupu do nemocnice méli nasadit
rousku. Pokud pacient kasle, mél by si pred usta prilozit papirovy kapesnik

nebo ubrousek a po pouziti ho ihned zlikvidovat [24].

V domécim prostfedi by méla byt zajiSténa pravidelna dezinfekce
odpadti umyvadel a van, idealné aplikaci dezinfekéniho prostfedku na noc
(naptiklad Savo nebo Domestos). Diiraz je tieba klast i na casté myti
rukou, pri¢emz je vhodné pouzivat antibakteridlni mydla. ZvySenou
pozornost si zaslouzi jakakoli stojatd voda (naptiklad destova voda, vazy
s kvétinami, odparovace u topeni), ktera mlize predstavovat rezervoar pro
mnozeni bakterii. Z obdobného dtivodu jsou rizikové i kuchynské houbicky
a utérky, které je nezbytné casto meénit. Pfi splachovani toalety se
doporucuje zavirat viko zachodové misy, aby se omezilo Siteni aerosoli.
V pripadé vyskytu plisni v domécnosti je nutné okamzité oSetieni

postizenych vlhkych mist [24].

Zasadni je rovnéz spravna udrzba inhalatoru. Po kazdém pourziti je
tieba zatizeni odistit od zbytkd sekretu a jinych necistot diive, nez dojde
k jejich zaschnuti. Pokud to vyrobce umoznuje, je vhodné soucasti
inhalatoru prevarit ve vrouci vodé po dobu 5 minut. Pouhé oplachovani
destilovanou vodu neni dostacujici. Po sterilizaci by mél byt inhalator

ponechan k oschnuti na vzduchu nebo vysusen pomoci fénu [24].
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Pobyt osob s cystickou fibrézou by mél byt omezen v prostredich
s vy$$im rizikem kontaminace nebo pritomnosti patogenti. Mezi nevhodna
mista patii zejména stavenisté kvili prasnému prostiedi a piitomnosti
stavebni suti, dale sauny vzhledem ke zvySenému poceni a virivky.
Nedoporucuji se ani verejné sprchy. Naproti tomu bazény s dostatecnym
mnoZzstvim chloru jsou povazovany za bezpecné. Z aktivit se za nevhodné
povaZzuje zejména zahradniceni a sekani travy, kvili moznému kontaktu
s pudnimi bakteriemi. Vysoké riziko predstavuje koupani v ptirodnich
stojatych vodach, jako jsou rybniky nebo slepd ramena fek. Naopak

koupéni v tekouci fece nebo ¢istém moti nepredstavuje riziko [24].

1.7 Prognoza

Median doziti pacientt s cystickou fibrézou se pohybuje ptiblizné
kolem 37 let. PrestoZe doslo k vyznamnému pokroku vl1écbé a byly
zavedeny nové terapeutické pristupy, cystickd fibréza zlstava
progredujicim a nevylécitelnym onemocnénim. Prognézu pacienta nejvice
ovliviiuje rozsah plicniho postiZzeni, jelikoz pankreaticka insuficience
v pripadé zajiSténi adekvatni vyzivy predstavuje méné zavazny problém.
Déti s cystickou fibrézou nebyvaji pfi dobré kompenzaci onemocnéni
vyrazné omezovany ve Skolni dochazce ani ve volnocasovych aktivitach.
Diky rozvoji modernich technologii jsou adolescenti i jejich rodice
motivovani k planovani budoucnosti, ktera mtize zahrnovat vysokoskolské
studium, kariéru, partnerské vztahy ¢i uzavieni manzelstvi. Pri stabilnim
zdravotnim stavu jsou navic pacientky s cystickou fibrézou schopny
otéhotnét a mit déti. S pribyvajicim vékem se vsak tito jedinci potykaji se

zvySujici se morbiditou a nartstem zdravotnich komplikaci [9, 15].
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2. Prakticka ¢ast

2.1 Cil

Cilem praktické casti mé bakalarské prace je tvorba edukacénich videi

tykajicich se ambulantni péce o déti s cystickou fibrozou.

Vyukova videa by méla slouzit predevS§im k vyuce studentt
zdravotnickych oborti. Dale by videa méla byt vyuZita pro potieby CF
centra FN Motol, kde mohou slouzit jako informaéni material pri edukaci
rodict ditéte s cystickou fibr6zou. Videa by méla predstavit cely priibéh
pravidelné preventivni prohlidky a jednotliva vysSetieni, které déti béhem

kontroly absolvuji.

2.2 Plan projektu

Pred zahijenim tvorby edukacnich videi, se budu seznamovat
s odbornou literaturou a relevantnimi internetovymi zdroji
pojednavajicimi o cystické fibroze. Zucastnim se praktickych stazi v CF
centru Fakultni nemocnice v Motole. Prvni den stazi absolvuji 28.
listopadu 2024, abych se seznamila s pracovistém a ziskala zakladni
informace. StaZze budou pokracovat od 27. do 31. ledna 2025. Vzhledem
k tomu, Ze mé staze budu trvat cely tyden, méla bych nacerpat vSechny
potifebné informace pro svou bakalarskou praci. Rada bych byla ptitomna
u celého priibéhu preventivni prohlidky. Planuji maximalné vyuzit das,
ktery mi byl od CF centra Motol poskytnut. Chci navstivit co nejvice
vySetfeni, kterd déti podstupuji, abych pochopila, jak kazdé vySetteni

probih4 a mohla nabyté védomosti ve svém videu spravneé zprostredkovat.

Béhem svych praktickych stazi budu dokoncovat scénare pro videa.
V obdobi od 10. 3. do 14. 3. 2025 by mélo probéhnout nataceni vSech tii
videi. Po porizeni pozadovanych zabérti budu zpracovavat komentar
k videu. Komentar bude napsan tak, aby informace ve videich pochopili
vSichni, pro které budou videa urcena. Po dokonceni komentare bude

komentar nahran a pripojen k videu.
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2.3 Realizace projektu

Béhem zimnich mésicii jsem se seznamovala s potfebnou odbornou
literaturou tykajici se cystické fibrozy a zacala pracovat na teoretické ¢asti

bakalarské prace.

28. listopadu 2024 jsem absolvovala sviij prvni den praktickych stazi.
V ambulanci jsou déti rozd€lovany podle druhu kolonizace bakterii
v plicich. Tento systém je navrZen tak, aby se déti s riiznymi kolonizacemi
navzajem nepotkavali a minimalizovalo se riziko prenosu infekce.
Nanestésti den mych praktickych stazi byl vyhrazen pro pacienty, kteii
méli kolonizaci bakterii Pseudomonas aeruginosa. V tento den byly
pritomny pouze dvé déti, které byly sourozenci. Oba mé€li typ mutace genu
CFTR, ktery u nich nezptisobil plné rozvinuté onemocnéni, ale pouze
zvySené riziko jeho vzniku. BohuZel jsem tedy nevidéla pacienta

s typickymi priznaky cystické fibrézy.

Z tohoto diivodu jsem prvni den staze vyuzila predevsim k seznameni
s pracovis§tém. Od personalu jsem ziskala maximum informaci o bézném
provozu ambulance. Zjistovala jsem podrobnosti o pribéhu preventivni
prohlidky. Dozvédé€la jsem se, jak vypad4 prvni ambulantni vySetieni déti
s nové diagnostikovanou cystickou fibrozou. Zjistila jsem také informace
o typech vySetfeni a Skolenich, kterymi déti a jejich rodice pri této
prilezitosti prochéazeji. Ptihlizela jsem c¢innostem sestry pii pravidelné
preventivni prohlidce a byla jsem obezndmena s hygienickym rezimem,
ktery pacienti s cystickou fibr6zou musi dodrzovat. Méla jsem rovnéz
prilezitost pozorovat provedeni potniho testu a seznamila jsem se s jeho

pribéhem.

Na zakladé ziskanych informaci jsem zacala zpracovavat praktickou
cast své bakalarské prace. Zamérila jsem se predevsim na cil prace a tvorbu
scénart pro edukacni videa. Ve scénarich se mi objevilo nékolik nejasnosti,

na které jsem se dale soustredila béhem své dalsi staze.
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Pfi tvorbé scénaii k videim o spirometrii a potnim testu jsem
provedla resersi dostupnych videi na internetu, kterdA mi slouzila
jako inspirace [11, 12]. VSechny scénaie jsem nasledné zpracovavala po

absolvovani staze v CF centru Motol.

Dne 27. ledna 2025 jsem absolvovala prvni den tydennich stazi.
Tento den jsem se opét mohla Gcastnit potniho testu, béhem kterého jsem
si upresnila vSechny nejasnosti, které se mi objevily pri zpracovavani
scénare. Nasledné jsem se po domluveé s vedoucim lékarem mohla tcastnit
spirometrického vysetieni. Mohla jsem vidét spirometrii u tfi déti a zjistila

jsem, jak je toto vySetfeni na tomto pracovisti provadéno.

Prvni dité velmi spolupracovalo a presné reagovalo na vsSechny
pokyny, které mu sestra davala. Druhé dité nebylo schopné plné
poslouchat instrukce a béhem celého vySetfeni se neustile snazilo
o maximélni nadech a maximalni vydech. Pro treti dit€é bylo vySetfeni
ponékud naroc¢né. Spravné se mu podaril pouze prvni pokus, u dalsich jiz
nedokézalo spravné vydechnout podle instrukei. Zjistila jsem, Ze pro toto
vySetfeni je naprosto klicovad spravna edukace sestrou a jeji perfektni

vedeni béhem celého vysetteni.

Néasledné jsem se vratila do Centra CF, kde jsem mohla sledovat
vySetfeni ditéte 1ékarem. Dozvédéla jsem se, co vSechno 1ékar béhem
vySetfeni provadi, coz pro mé byly dilezité informace pro spravné

zpracovani scénare.

Dalsi den jsem stravila prevazné na sesterné se sestrami. Vidéla jsem,
jaké tkoly sestry pri ambulantni kontrole plni. Sestra u kazdého pacienta
nejprve provede meéreni télesné hmotnosti a vysky. Dale pacientovi zméri
fyziologické funkce (tlak, pulz, saturace). Nasledné pacientovi odebere
skaslovku®. Vytér ,kaSlovka“ se pouziva jako alternativni material na

mikrobiologické vySetfeni u pacienti, pro které je problematické ziskani
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validniho materialu sputa. ,Kaslovka“ umozni kultivaci a izolaci DNA
a PCR bakterialnich patogent. Odbér ,kaslovky“ probiha tak, ze sestra
pacienta pozadéa, aby otevrel tista, a jemné mu do st vlozi vatovy tampén,
aniz by se dotkla sliznic nebo jinych povrchi v Gstech. Poté pacienta vyzve,
aby zakaslal. Nasledné vlozi vatovy tampon do piredem oznacené zkumavky

a odebrany vzorek odesle na mikrobiologické vysetreni [13].

Dale jsem mohla vidét vySetfeni smokerem, ktery se pouziva
u pacientd s CF, jeZ podstupuji modulatorovou lécbu. Smoker slouzi pro
zjiSténi, zda nékdo v rodiné ditéte nebo sami déti kouri cigarety. Hodnota
do 20 PPM je v normé. Nad hodnotu 20 se vysledek ovéruje odbérem
kotininu z modi. Pozitivni vysledek tohoto vySetfeni znamena, Ze je dité ve

svém domacim prostiedi vystaveno nikotinovému koufi.

Béhem dne jsem si doplnila vSechny informace, které jsem
potfebovala pro zpracovani praktické ¢asti bakalarské prace. Poté jsem se
zacala plné vénovat pripravé scénarti pro edukacni videa a pripravé na

jejich nataceni.

Nataceni probihalo v patek 14. bfezna 2025. Ve videich aéinkovala
skute¢nd pacientka, kterdA méla v tento den pravidelnou kontrolu. Méli
jsme tak moznost natocit vSechna vysetteni, ktera v ten den podstupovala.
Béhem nataceni jsme provedli né€kolik drobnych dprav scénare podle
aktualnich moznosti situace. Z diivodu nepritomnosti sestry, ktera provadi
potni test, jsme museli natoc¢eni posledniho videa odlozit na 28. dubna

2025.
Po sestrihani videi jsem doplnila komentar, ktery jsme nasledné

namluvili. Videa jsme pred findlnim dokonéenim poslali rodi¢im

pacientky, ktera ndm Géinkovala ve videu, a centru CF Motol ke schvaleni.
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2.4 Vychodiska pro psani scéndiii

Pro sepsani scénairti jsem vychézela jednak z poznatki ziskanych
z odborné literatury, jednak z informaci, které jsem ziskala béhem staze.
Pri psani prvnich navrhi scénari tykajicich se jednotlivych vySetieni jsem
se inspirovala internetovymi zdroji aktudlnich videi dostupnych na
internetu. [11, 12]. Dale uvadim informace ziskané béhem staZze v CF

centru Motol.

2.4.1 Ambulantni péce v CF centru

Péce v centru pro cystickou fibrézu je zahijena na zakladé informace
obdrzené =z laboratofe novorozeneckého screeningu, ktera vychézi
z vysledki novorozeneckého screeningu a naznacuje moznost vyskytu
cystické fibrozy u novorozence. Lékar v CF centru stanovi termin prvniho
vySetfeni ditéte a informuje o ném rodice. V ramci prvniho vySetfeni ditéte
je proveden potni test a antropometrické meéreni k posouzeni riastovych
parametri. K definitivnimu stanoveni diagnézy dochazi na zakladé
vysledkii genetického vySetteni. Priblizné tyden po sdéleni diagnézy rodice
absolvuji v CF centru edukacni pobyt, béhem kterého po dobu 3-4 dnt
pravidelné dochazi na rizna edukacni setkani. Béhem edukac¢niho pobytu
jsou rodice informovani o pribéhu a frekvenci pravidelnych kontrol.
V ramci edukace se s nimi setkavaji odbornici z riznych oblasti —
fyzioterapeut, psycholog, nutriéni terapeut a zastupci Klubu cystické
fibrozy. Rodi¢im jsou béhem pobytu poskytovany odpovédi na vSechny
jejich dotazy tykajici se péce o dité. Na zavér pobytu je stanoveno datum
nasledujici kontroly, ktera obvykle probih4a za 4-6 tydni od ukoncéeni

edukacéniho programu.

Pti pravidelné ambulantni kontrole sestra nejdiive kontroluje prikaz
zdravotniho pojisténi a zjistuje pripadné zmény, jako je bydlisté, telefonni
¢islo nebo prakticky 1ékar. V CF centru Motol je k dispozici formulat pro

ambulantni kontrolu, ktery usnadiiuje navstévu jak zdravotniktim, tak
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i rodi¢im. Rodi¢im muze byt predepsano, aby ptinesli vzorky z domova,

(napriklad mo¢, sputum nebo stolici).

Pfi ambulantnich kontrolach jsou u kazdého ditéte méreny
fyziologické funkce, jako je krevni tlak, pulz a saturace krve. Soucasti kazdé
kontroly je i vytér znamy jako ,kaslovka“, pri kterém dité zakasle na vatovy
tampon, ktery je nasledné odeslan na mikrobiologické vysSetreni.
U novorozenct a kojenci, ktefi nedokaZzou samostatné odkaslat, se misto
skaSlovky“ provadi odsati sekretii. Nékteti dobfe edukovani rodice
prinaseji vzorky ,kasSlovky“ z domova po inhalaci. Dité je pri kazdé
kontrole pravidelné méreno a vazeno. Déti, které uzivaji modulatorovou
1éébu, kazdé vySetieni doprovodi foukdnim do smokeru, coz slouzi
k méreni expozice tabakovému kouii. Hodnota do 20 PPM je povaZovana
za normalni, pti vy$sich hodnotach se provadi kontrolni odbér kotininu
z mo¢i. Pozitivni hodnoty naznacuji, ze dit€ nebo nékdo v jeho rodiné
koufi. V rdmci ambulantnich kontrol je dité vySetfeno na antropologii, kde
se zaznamenavaji udaje o vaze, vySce, obvodu paze a dalSich parametrech.
Antropologické vysetfeni se provadi jednou ro¢né, na zadost 1ékate, pokud
dité zhubne ¢i neprospiva, u nové diagnostikovanych déti a pri vystupnim
vysetfeni. U spolupracujicich déti je také provedeno funkéni vySetieni plic,

které se nasledné opakuje pri kazdé kontrole.

Mezi dalsi vySetfeni, kterd mohou déti absolvovat béhem preventivni
kontroly, patfi nutriéni vySetteni, fyzioterapie, SONO, CT, kardiologické
vySetfeni a odbéry krve (provadéné kazdé tri mésice). U déti uzivajicich 1€k
Cartriol jsou v ramci krevnich odbért kontrolovany jaterni testy, ponévadz
tento 1ék mlize mit negativni vliv na funkci jater. Vysetfeni miize zahrnovat
také analyzu stolice pacienta. VySetrfovanymi parametry stolice jsou

elastaza a kalprotektin. VSechny vySetteni predepisuje 1ékar.

Po absolvovani vSech predepsanych vysetreni nasleduje lékarské
vySetieni ditéte. Lékai v jeho pribéhu odebira komplexni anamnézu,

zameéruje se zejména na nemocnost ditéte od posledni kontroly a pripadné
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zmény ve zdravotnim stavu. Zjistuje, jak probiha domaci rehabilitace
a inhalace, vCetné toho, jak je dité zvlada a zda jsou postupy spravné
dodrzovany ze strany rodic¢ti. Soucéasti rozhovoru je i zjisténi kvality spanku
ditéte, véetné pritomnosti chrapani béhem noci. Déle se 1ékari dotazuje na
pritomnost bolesti bricha, frekvenci a charakter stolice. Ovéruje, zda dité
pravidelné uziva travici enzym Kreon, ktery je nutny podavat pired kazdym
jidlem. Davkovani enzymu se odviji od hmotnosti ditéte. V ramci 1écby je
indikovano doplnovani soli. Zajima ho fyzicka aktivita ditéte, zda se p¥i ni
zadychava nebo se po namaze rozkasle. Pta se, jestli ma dité chut
k jidlu. Kontroluje vysledky probéhlych vySetfeni. Dale aktualizuje
farmakologickou anamnézu a vystavuje recepty na medikaci, ktera
pacientovi dochazi. Lékai se rovnéZz informuje o dochazce ditéte do
Skolského zarizeni (matetské Skoly, zakladni Skoly) a o tom, jak dité Skolni
dochazku zvlada. Zajimaji ho také informace o celkové socialni situaci

rodiny, naptriklad zda rodina pobiré socialni prispévky.

Nasledné 1ékar provadi fyzikalni vySetieni. VySetfuje dutinu ustni
a jazyk, prohmatava krk véetné miznich uzlin. Auskultuje plice pomoci
fonendoskopu. Palpaéné vySetfuje bricho a soucfasné se dotazuje na
pripadnou bolestivost. V pripadé potreby doporuéi dopliiujici vySetieni,
ktera dité podstoupi pri dalsi kontrole. Na zakladné indikace 1ékare miize
byt provedeno napiiklad nutri¢ni vySetfeni, ultrazvukové vysSetfeni, CT
nebo vySetfeni chloridi v potu. Rodi¢e mohou dle potifeby kontaktovat
dalsi odborniky, jako je fyzioterapeut ¢i psycholog. Tyto navstévy si rodice

zajistuji samostatné.

Termin dalsi kontroly stanovuje 1ékar, obvykle v rozmezi dvanacti
tydnd. V tomto obdobi si mohou pacienti pravidelné vyzvedavat
modulatorovou 1éébu. Po dokonceni vSech vySetfeni se dostavi za sestrou
na sesternu, kde sestra zkontroluje veskerou dokumentaci vcetné
pozadavki l1ékare na dalsi navstévu (napiiklad ptineseni vzorku z domova
nebo absolvovani specifického vySetieni). Poté rodi¢im zajisti termin

nasledujici kontroly.
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Po dovrseni osmnacti let pacient absolvuje vystupni vysetreni, které
zahrnuje vSechna potfebna vySetieni (podobné jako pri stanoveni nové
diagnozy). Soucasti vySetfeni je také denzitometrie a oralni glukozovy
toleranc¢ni test. B€hem lékarské kontroly se k vySetfeni pripojuje lékar
z dospélého CF centra, ktery se s pacientem seznamuje. Dalsi kontroly jiz

probihaji v centru pro dospélé pacienty s CF.

2.4.2 Spirometrie

Spirometrie je funkéni vySetieni slouzici ke zhodnoceni ventilace plic.
Pristroj pro spirometrii se skladd z pneumotachografu a pocitacové
jednotky. VysSetreni se provadi zpravidla od tii let véku, vzdy vsak zalezi na
individualni vyspélosti ditéte. V nékterych pripadech se dopliuje
o bodypletysmografii a vySetfeni difuze, které slouzi ke stanoveni
statickych a rezidualnich plicnich objemt. Bodypletysmografie se pouziva
k presnému zméreni objemt vzduchu v plicich, které bézna spirometrie
nezachyti, napriklad rezidualniho objemu. Difuzni test hodnoti efektivitu
prenosu plynti mezi alveoly a erytrocyty. Tato dopliikova vySetieni se
indikuji naptiklad u hematologickych pacienti po transplantaci kostni
di‘ené nebo pii patologickych nalezech na plicich. Pfi normélnim vysledku
spirometrie neni provedeni téchto vySetfeni nutné. Je vsak tfeba mit na
paméti, Ze i pri normdalnich plicnich funkcich mize byt difuze snizena.
Spirometrie se vyuziva pri Sirokém spektru diagnéz — napriklad u cystické
fibrozy, po prodélanych pneumoniich, po transplantacich organti, u alergii,

Crohnovy choroby, onkologickych onemocnéni a dalsich.

Vzdy se pacient pred vySetfenim zméri a zvazi, protoze i mala zména
v podobé€ jednoho centimetru, mtize ovlivnit vysledky plicnich funkeci. Ty se
vypocitavaji na zakladé aktualni vysky, hmotnosti, pohlavi a véku pacienta.
Sestra pacientovi vysvétli prubéh vySetieni a b€hem néj ho navadi. Nejprve
pacient dycha klidné, nasleduje hluboky nadech a prudky vydech. Sestra
vzdy musi zvazit, zda je pacient schopen vySetfeni spravné provést.

Kvalitni edukace a presné instrukce od sestry jsou pro vysetieni klicové,
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protoZe pti jejich nedodrzeni mtze dojit k nepfesnym vysledkiim, které by
mohly vést k chybné diagnoze. Sestra musi dohlizet na to, Ze pacient jeji
pokyny dodrzuje a Ze spravné dycha podle instrukci. Nékteii pacienti
mohou napiiklad nespravné tlacit vydech pomoci svali krku nebo pri

vydechu zapojovat hlasivky, coz muze zkreslit vysledky vySetieni.

Miize se také provadét bronchodilataéni nebo bronchokonstrikéni
test. U bronchodilata¢niho testu se vzdy nejprve provadi zakladni
spirometrie, ktera slouzi k zjisténi aktualnich plicnich funkei pacienta.
Néasledné je pacientovi podadno bronchodilataéni 1écivo, nejéastéji
salbutamol (Ventolin) v inhalac¢ni formé, a poté se vycka 15 az 20 minut,
aby mohl 1ék dostatecné piisobit. Poté se provede kontrolni spirometrické
meéfeni a hodnoty se porovnaji s vysledky pred podanim léku. Sleduje se,

zda po podani 1é¢iva doslo ke zlepSeni plicnich funkei.

Bronchokonstrikéni test se provadi pouze tehdy, pokud jsou plicni
funkce stabilni a odpovidaji referenénim hodnotam. Pied testem se vzdy
provadi aktualni spirometrické vySetifeni. Pacient vdechuje aerosol s 1%
roztokem metacholinu v jednotlivych davkach. Pti absenci reakce na prvni
davku se postupné davka navySuje. Celkem lze podat az Sest davek.
Jakmile pacient na nékterou davku zareaguje, test se okamzité ukondi.
Néasledné se poda bronchodilatac¢ni 1ék (napi. salbutamol) a provede se
kontrolni spirometrie. Lécba se urcuje podle vysledki testu a davky, na
kterou pacient zareagoval. Test slouzi k posouzeni bronchiadlni
hyperreaktivity. Pred vySetfenim je nutné ziskat informovany souhlas

pacienta nebo zdkonného zastupce.

2.4.3 Potni test

Potni test predstavuje jedno z pomocnych vysSetieni pri diagnostice
cystické fibrozy. Tento test méri koncentraci chloridd v potu. Pot se ziskava
pomoci iontoforézy a kolektoru potu. Elektrody, které se pouzivaji pri
iontoforéze, se umistuji na volarni stranu predlokti. Iontoforéza trva 5

a pul minuty. Kolektor potu je plastova desticka s otvorem uprostired, na
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které je upevnéna mikrokapilara zatocena do spiraly. V kolektoru potu je
kapka modré barvy, ktera usnadnuje viditelnost potu. Maximalni objem
mikrokapilary je 85 mikrolitri. Sbér potu trvd 30 minut az maximalné
1 hodinu. Minimalni doba sbéru potu je 30 minut. Vyhodnoceni vysledku
se provadi pomoci coulometrické titrace. Vysledek do 30 mmol/l je
povazovan za normalni. Hodnota mezi 30 a 60 mmol/l je hranic¢ni a je
nutné test opakovat. Vysledek nad 60 mmol/l a vice je patologicky
a naznacuje pritomnost cystické fibrozy. Pacienti s CF mohou mit hodnoty

chloridii v potu mezi 100 az 120 mmol/l.

Na potni test prichazeji pacienti s klinickymi ptiznaky cystické fibrozy
nebo pacienti poslani piimo z genetického vysSetteni. Potni test se provadi
také u pacienti 1é¢enych 1éky Kaftrio a Kalydeco. Pred jejich nasazenim je
tieba provést vSechna potiebna vysSetfeni. Na potni test mohou prichéazet
pacienti od novorozencii az po osoby kolem 50 let v€ku, protoze nékteré
mutace genu CFTR se mohou projevit az v pozdéjsim véku. Potni test je
jednim z pomocnych vySetfeni pii diagnostice cystické fibrozy a provadi se
vzdy pfi jejim stanoveni. Pacienti s cystickou fibr6zou dochazeji na potni
test dle indikace 1ékate za tcelem sledovani Géinnosti 1é¢by a neprimého
posouzeni zdravotniho stavu. Pokud dochazeji na pravidelné kontroly

jednou rocné, test se provadi pti kazdé kontrole, pripadné kazdé dva roky.

2.5 Scenar

2.5.1 Prvni video: Ambulantni kontrola

e Zabér na napis ,centrum cystické fibrozy“

e Dité s rodicem prichazi s nasazenou rouskou do ¢ekarny a posazuje
se na lavici

e Zvedaji se z lavice a jdou do sesterny

e Vsesterné se dit€ posazuje na lehatko

e Sestra kontroluje nacionale a karticku pojistovny
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Sestra si odebira vzorky, které ptinesli rodice s ditétem z domova
(naptiklad mo¢ nebo sputum)

Zabér na formular pro ambulantni vysetreni

Sestra dité zvazi a zméri (pokud se bude jednat o divku, bude se
vazit v triku, pro zachovani jeji intimity) a hodnoty si zapise do
formulare a na zadanku na spirometrii

Sestra zméri ditéti krevni tlak tonometrem a saturaci s pulzem
oxymetrem

Dité foukne do smokeru

Sestra si nasazuje jednorazovou rousku a pripravuje si pomiicky na
odbér ,kaslovky*

Sestra odebere ,kaslovku“ — dité otevie pusu a sestra lehce vlozi
ditéti do st vatovy tampoén tak, aby se niceho v tstech nedotkla, a
vyzve dité, aby zakaslalo

Sestra vklada vatovy tampdén do predem oznacené zkumavky a
uzavira ji

Sestra vklada zkumavku se zadankou do sacku, uzavie ho a odbér
uklada do boxu na odbéry, kde je vyzvedava sanitar

Sestra predava rodici zddanky na vySetfeni, které bude ten den dité
podstupovat

Rodi¢ s ditétem odchazeni z ambulance

Zabér na rodice s ditétem jdoucich po schodech smeérujicich
k vysetrenim

Zabér, kdyz rodi¢ s ditétem prichazi do chodby s vySetirenimi

Rodi¢ prichazi s pristroji, ktery generuje poradova ¢éisla (detailni
zabér na obrazovku s vypsanymi vySetfenimi) a zvoli vySetfeni,
které dité bude podstupovat

Rodi¢ s ditétem se posazuji do ¢ekarny

Rodi¢ s ditétem vstanou, jdou k ordinaci spirometrie a vstupuji
dovnitt

Rodic¢ s ditétem se vraci do ambulance a usazuji se na lavici pred

ordinaci lékare
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2.5.2

Dité s rodi¢em vstupuje do ordinace 1ékate

Lékar obéma poda ruku a vyzve je, aby se posadili

Lékar od rodic¢u zjisStuje informace a zapisuje je do pocitace (vice
zabérn)

Lékar vyzve dité, aby se posadilo na lehatko

Lékar posloucha dité fonendoskopem

Dité se polozi a pokr¢i nohy

Lékar ditéti prohmata bricho

Rodi¢ s ditétem se vraci na sesternu

Sestra kontroluje dokumentaci

Rodi¢ se se sestrou domlouva na dal$im terminu (z&bér, jak se
sestra divd do pocitace, rodi¢ se divd do mobilu na kalendar a
spolec¢né se domlouvaji)

Dité s rodi¢em odchazi se sesterny a odchazi z ambulance domi

Druhé video: Spirometrie

Z4abér na dvere s napisem ,spirometrie®

Pacient prichazi do ordinace

Pacient se posazuje na zidli

Sestra pacientovi vysvétluje priibéh vySetreni

Sestra pacientovi podava kolik na nos pro spirometrii a napojuje
naustek na pneumotachograf

Pacient si nasazuje nosni klip pro spirometrii

Pacient vezme naustek do tst a klidn€ dycha

Zabér na probihajici vysSetfeni — zabér na pacienta, kdyz provadi
usilovny nadech a usilovny vydech

Sestra pacienta navadi a rika pacientovi, co v dany moment ma
provadeét

Zabér na monitor pocitace ukazujici vysledky vysetreni

Sestra vyhazuje jednorazovy spirometricky naustek a kolik na nos
do infekéniho odpadu

Pacient si poda se sestrou ruku, podékuje a nasledné odchazi
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253

Treti video: VySetieni chloridi v potu

Zabér na dvere s napisem ,,chloridy v potu®

Pacient vstupuje do ordinace

Pacient se posazuje na zidli a vytahuje si rukav jedné ruky

Sestra si na stolecku chystd pomiicky na iontoforézu — zabér na
elektrody a zdroj pro pilokarpinovou iontoforézu

Sestra odmasti ruku pacienta otrenim ruky ¢tvercem s alkoholovym
roztokem a destilovanou vodou

Sestra si do elektrod umistuje gelové disky

Sestra priklada prvni ¢ervenou elektrodu s gelem na spravné misto
na predlokti a upevni ji

Nasledné priklada druhou céernou elektrodu s gelem na predlokti
nad cervenou elektrodu a upevni ji

Po probéhlé iontoforéze sestra odstrani elektrody a ocisti predlokti
pacienta destilovanou vodou a osusi ho

Pripevni kolektor potu na misto, kde se nachéazela ¢ervena elektroda
— zabér na kolektor potu pripevnény na pacientovi

Zabér na naplnény kolektor potu

Sestra odebere pot z kolektoru do mikronadoby

Sestra otie pokozku na predlokti pacienta a kiizi oSetii krémem
Z4abér na sestru, ktera vyhodnocuje vysledky z potu

Sestra predava vysledky potniho testu pacientovi

Pacient si se sestrou pod4 ruku a nasledné odchazi

2.6 Komentar

2.6.1 Prvnivideo: Ambulantni kontrola

Po prichodu do ordinace rodice odevzdavaji potiebnou
dokumentaci, véetné 1ékarskych zprav z pripadnych hospitalizaci

V nékterych centrech je vyuzivan formular pro ambulantni kontrolu,
ktery slouzi jako pomiticka pro zajiSténi komplexniho zaznamu

dtlezitych informaci
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Pri kazdé kontrole je dité€ zvaZzeno a zmétreno

Sestra vysledky zapisuje do zdravotnické dokumentace

Nasledné jsou ditéti zméreny fyziologické funkce

MEéi1 se krevni tlak, pulz a saturace krve

Déti, které uzivaji modulatorovou lécbu, pri kazdé kontrole foukaji
do smokeru, ktery méri, jestli jsou v domacim prostredi vystavené
tabakovému kouri

Nasledné se provadi vytér ,kaslovka®

Sestra vlozi ditéti do st vatovy tampdn

Vyzve ho, aby zakaslalo

Pri kazdé kontrole je dité odeslano na spirometrii

Po vyzvani rodice s ditétem vstupuji do ordinace spirometrie

Dité je vySetfeno a odchazi zpét do ambulance

Po podstoupeni vSech potfebnych vySetfeni nasleduje vySetfeni
ditéte 1ékarem

Lékar odebira komplexni anamnézu

Zameértuje se predevsim na nemocnost dité€te od posledni kontroly a
na zmeény ve zdravotnim stavu

Zajima se, zda dit€ néco boli a zda méa chut k jidlu

Ovéruje spravné uzivani medikace a vystavuje recepty na potrebné
1éky

Zajima se, jak probiha domaci rehabilitace s inhalacemi a jak je dité
zvlada

Pta se, jak dité snasi fyzickou aktivitu a zda je béhem aktivity
pritomna dusnost nebo kasel

Néasledné kontroluje vysledky vySetieni

Poté provadi fyzikalni vySetteni ditéte

Vysettuje plice pomoci fonendoskopu a kontroluje, zda je dychani
Cisté

Dale kontroluje dutinu Gstni spolec¢né s jazykem

Prohmatava krk véetné uzlin
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2.6.2

2.6.3

Nasledné se dité polozi na lizko a pokréi dolni koncetiny

Lékar vySetruje bricho pohmatem

Po skonceni vySettfeni se rodice vraceji za sestrou

Sestra kontroluje vSechny dokumenty a pozadavky, které lékar
stanovil pro dalsi navstévu (napriklad doneseni vzorku nebo
podstoupeni specidlniho vysetieni)

Nasledné rodic¢im stanovi termin dalsi kontroly

Druhé video: Spirometrie

Spirometrie je funkcni vySetreni plic

Pacient se pii kazdé kontrole méri a vazi

I mald zména v podobé jednoho centimetru miize zménit hodnotu
plicnich funkei

Sestra pripojuje spirometricky naustek k pneumotachografu

A nasazuje pacientovi kolik na nos

Nésledné sestra vysvétluje pribéh vysetieni

Pacient nejprve dycha klidné

Na pokyn sestry se pacient zhluboka nadechne a prudce vydechne
Pokus se opakuje trikrat

Pro spravné provedeni vySetteni je klicova kvalitni edukace sestrou
a presné dodrzeni pokynl pacientem, protoze v opa¢ném pripadé
muZe dojit ke zkresleni nebo nespravné interpretaci vysledkii

Poté se vysledky vysetfeni vyhodnoti

Referencni hodnoty plicnich funkci se stanovuji na podle vysky,
hmotnosti, pohlavi a véku pacienta

Vzdy se urcuji podle aktuélnich télesnych parametrt

Po skonceni vySetieni sestra pouzity naustek a kolik na nos vyhazuje

do infekéniho odpadu

Treti video: VySeti‘eni chloridi v potu

Sestra odmasti predlokti pacienta alkoholovym roztokem a

destilovanou vodou
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Do elektrod vlozi gelové disky

Cervenou elektrodu priloZi na predlokti a upevni ji

Cernou elektrodu upevni nad éervenou elektrodu

Nésledné zapne zdroj pro pilokarpinovou iontoforézu

Iontoforéza trva 5 a pil minuty

Béhem této doby si sestra pripravi kolektor potu

Po ukonceni iontoforézy odstrani elektrody

Predlokti znovu ocisti alkoholovym roztokem

Na misto, kde se nachéazela ¢ervena elektroda, prilozi kolektor potu
Okolni kazi oSetri krémem

Sestra pacientovi vysvétli, jak bude sbér potu probihat

V kolektoru je kapka modré barvy, ktera usnadnuje viditelnost potu
Sbér potu trva 30 az 60 minut

Sestra z kolektoru vyjme mikrokapilaru

Odebere pot do mikronadoby

Kolektor odstrani z koncetiny pacienta

Pokozku opét ocisti

Osetfi ji krémem

Odebrany vzorek se nasledné vyhodnocuje pomoci coulometrické

titrace
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Zavér

Tato bakalarska prace se zamérila na problematiku cystické fibrozy.
Téma vzniklo v rAmci projektu PPSR Rozvoj a podpora flexibilnich forem
vzdélavani na Univerzité Karlové. O spolupraci jsme pozadali CF centrum
ve Fakultni nemocnici v Motole a Gizce jsme s nimi spolupracovali. Prace je
rozdélena do dvou casti — teoretické a praktické. V teoretické casti jsou
popsany pric¢iny tohoto zavazného onemocnéni, jeho priznaky,

diagnostické metody a moznosti 1écby.

Prakticka cast prace byla zamérena na samotnou tvorbu edukaénich
videi. Na zakladé dohody s CF centrem Motol jsem zde mohla absolvovat
odborné staze, béhem nichz jsem se prakticky seznamovala
s problematikou cystické fibrézy. Po ziskani potfebnych informaci jsem
zacala pripravovat scénare k jednotlivym videim. Nésledné jsme se s CF
centrem domluvili na vhodném terminu nataceni. Béhem samotného
natdCeni jsme se prevazné drzeli pripraveného scénare, v nékterych
situacich jsme se mu vSak prizptsobili dle aktualniho priibéhu. Po
natocéeni vSech videi jsem pripravila komentar, ktery se poté nahraval jako
doprovodny zvuk. Po doplnéni vSech nezbytnych prvka byla videa

upravena do finalni podoby.

Cilem této bakalaiské prace bylo vytvorit edukacni videa uréena pro
studenty zdravotnickych oborti a pro CF centrum ve Fakultni nemocnici
v Motole, které je miize vyuzivat jako pomticku pri edukaci nové
diagnostikovanych déti s cystickou fibrézou. Piestoze se béhem procesu
tvorby objevily drobné komplikace, podarilo se stanoveny cil tspésné

naplnit.
Nedilnou soucasti této prace jsou edukaéni videa, kterd jsou

k bakalarské praci prilozena. Souhlasy s natacenim jsou uloZeny

v projektové dokumentaci.
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