
Cystická fibróza (CF) je velmi rozšířené a závažné onemocnění. Jde o autozomálně recesivní chorobu s
incidencí 1 : 2500 – 1 : 4500. Při tomto onemocnění dochází k mutacím CFTR genu, které jsou
zodpovědné za poruchu chloridových kanálů. Jde o multiorgánové postižení, které postihuje především
respirační a gastrointestinální systém, dále ale i hepatobiliární systém, reprodukční systém a potní žlázy.
Cystickou fibrózu lze diagnostikovat pomocí potního testu, molekulárně genetické diagnostiky,
výjimečně také pomocí transepiteliálních rozdílů potenciálů, tato metoda ale není dosud v České
republice prováděna. Od roku 2009 se v České republice provádí novorozenecký screening CF, který
napomáhá k rychlejší diagnóze a následně k rychlému zavedení vhodné terapie. Zavedení včasné terapie
totiž výrazně zlepšuje prognózu pacienta. V současné době se pacienti s CF dožívají v průměru třiceti až
čtyřiceti let. Pro diagnostické vyšetření CFTR genu se využívá postnatální, prenatální nebo
preimplantační materiál. Z těchto vzorků se izoluje DNA, která se dále vyšetřuje pomocí genetických
metod, které jsou založeny na principu PCR, reverzní hybridizace, restrikční analýzy, sekvenování DNA
nebo MLPA.
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