Cysticka fibroza (CF) je velmi rozsifené a zdvazné onemocnéni. Jde o autozomalné recesivni chorobu s
incidenci 1 : 2500 — 1 : 4500. Pfi tomto onemocnéni dochdzi k mutacim CFTR genu, které jsou
zodpovédné za poruchu chloridovych kanéli. Jde o multiorgdnové postizeni, které postihuje predevsim
respiracni a gastrointestinalni systém, dale ale i hepatobiliarni systém, reprodukeni systém a potni Zlazy.
Cystickou fibrozu lze diagnostikovat pomoci potniho testu, molekularné genetické diagnostiky,
vyjime¢né také pomoci transepitelidlnich rozdild potencialli, tato metoda ale neni dosud v Ceské
republice provadéna. Od roku 2009 se v Ceské republice provadi novorozenecky screemng CF, ktery
napomaha k rychlejsi diagnoze a nasledné k rychlému zavedeni vhodné terapie. Zavedeni v€asné terapie
totiz vyrazné zlepSuje prognézu pacienta. V soucasné dob¢ se pacienti s CF dozivaji v primeéru tficeti az
Ctyficeti let. Pro diagnostické vySetfeni CFTR genu se vyuziva postnatdlni, prenatdlni nebo
preimplanta¢ni material. Z téchto vzorka se izoluje DNA, kterd se dale vySetiuje pomoci genetickych
metod, které jsou zaloZeny na principu PCR, reverzni hybridizace, restrikéni analyzy, sekvenovani DNA
nebo MLPA.
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