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Definice: déti z novorozeneckého screeningu (NS) s timto vysledkem (1):
1. nosici jedné (nebo zadné) mutace CFTR + hrani¢ni potni test 30-59mmol/l
nebo

2. mnosi¢i 2 mutaci CFTR, kde minimaln¢ jedna je s nejasnym vyznamem + negativni potni test
(<30mmol/1)

Tyto pacienty nelze na zakladé vysledkli NS povazovat za nemocné, ale také nelze predikovat rozvoj
pfiznaki. Dle recentnich studii cca 10% (n€kde az 50% - dle typu NS) CF SPID bylo v pribéhu
nasledujicich let pteklasifikovano na CF. (2, 3, 4) Proto je nutné je sledovat. Stejnym zptisobem budeme
sledovat i sourozence téchto pacienti, které jsme kvili nim zjistili a maji stejny nalez (i kdyz sami nebyli
zachyceni pomoci NS).

Doporuceni:
1. sledovat
2. poucit

3. v pfipadé nutnosti preklasifikovat na CF a 1é¢it

Sledovani:
e Kontroly 1x ro¢né do 6 let véku a poté ve 12, 18, 24 a 30 letech. Kazda kontrola zahrnuje (1):
o klinické vySetieni
o meéfeni, vazeni
o vySetfeni elastazy ve stolici
o spirometrie u spolupracujich déti
o kultivace (krk, odsaty sekret, sputum)
Kontrolni potni test se provadi v 1 a 2 letech véku (1, 4) a pfi zvySeni podezieni na rozvoj CF.
Ve véku 19 let je SPID predan na dospélé CF centrum k dalSim kontrolam
Pokud do 30 let nedojde k rozvoji ptiznakti CF, pak se sledovani ukon¢i.
Krevni odbéry a zobrazovaci metody jsou indikované pouze na zakladé piiznaki (1)

Pacienti jsou zadani do CF registru (1) oddélen¢ od ostatnich CF



Pouceni:
Rodic¢e a PLDD je nutné poucit o ptiznacich CF (zejména neprospivani, chronické tidké stolice,
chronické respiracni priznaky) (1) a nutnosti tyto ptiznaky dosettit v centru CF. Zdiraznit
nevhodnost koufeni a potfebu ockovani. Zejména je nutné toto pouceni zdiraznit pisemné pii
posledni kontrole v 6 letech véku, kdy pacienta uvolnujeme ze sledovani.

Preklasifikovani a 1écba:

e Pii vzniku ptiznaki (a vylouceni jinych pficin) je tfeba pacienta preklasifikovat na CF.

e Nedoporucuje se pouzivat jiné nevyhranéné nazvy jako mirna/atypicka/related apod.

e Pii kazdé ro¢ni navstéve je tfeba zkontrolovat v databazi CFTR2 (5) zafazeni nejasné mutace,
jestli nedoslo k jejimu pieklasifikovani na kauzalni mutaci.(1)

e V nejasnych pripadech je vhodné zvazit uptesiujici vysetteni jako HRCT plic, nosni potencialy,
multiple breath washout test atp.

e [ écba je individualizovana, cilend na piiznaky.
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