Abstrakt:

Cysticka fibréza (CF) je geneticky podminéné, autozomalné recesivni onemocnéni,
které se vyskytuje s prevalenci v evropské populaci piiblizné 1:2500 — 1:1800. U tohoto
onemocnéni dochazi k mutaci v CFTR (cystic fibrosis transmembrane conductance regulator)
genu s naslednou poruchou chloridovych kanalti. U takto postizenych jedincii pozorujeme
zejména chronické dychaci obtize, pankreatickou insuficienci, vysokou koncentraci
chloridovych iontd v potu a obstruktivni azospermii. Genetické vySetteni CFTR genu je
indikovéno u jedincii, kteti spliuji klinicky obraz CF a maji pozitivni potni test (zvySena
koncentrace chlorid v potu). Genetické vySetiteni CFTR genu se vétSinou provadi pomoci
komeré&nich kiti detekujicich nejéastéjsi mutace CFTR genu na tzemi Ceské republiky. Pfi
negativnim nalezu je dale provadéna metoda MLPA (multiplex ligation-dependent probe
amplification), ktera zachycuje rozsahlejsi delece a duplikace v genu. V piipad¢ negativniho
nalezu se provadi sekvenace vSech exonit CFTR genu. I pfes velmi dobfe zavedeny algoritmus
vySetieni zlstavaji n€kteti pacienti trpici projevy CF bez objasnéni pficiny jejich onemocnéni
na genetické urovni. Diky rozvoji sekvenovani nové generace je mozné diagnostiku CF

zefektivnit a odhalit varianty, které nebyly zachyceny predeslymi metodami.



