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Vážení priatelia,

dovoľte mi, aby som vám v mene Slovenskej Asociácie Cystickej 
Fibrózy predstavila ďalší Zborník prednášok, tentoraz už z 9. Sloven-
skej konferencie cystickej fibrózy.

Konferencia sa konala 2 dni a jej organizátormi bola Slovenská 
Asociácia Cystickej Fibrózy v spolupráci s Klinikou detí a doras-
tu DFn Košice a Mestskou Detskou Klinickou nemocnicou v 
Užhorode. Konferencia bola súčasťou aktivít EÚ projektu číslo 
HUSKROUA/1001/138:
„Odovzdávanie skúseností na zabezpečenie lepšej starost    
livosti o pacientov s cystickou fibrózou v Zakarpatskom regióne“

9. Slovenská CF konferencia s medzinárodnou účasťou sa kona-
la pod záštitou primátora Mesta Košice MUDr. Richarda Rašiho, 
PhD., MPH, ktorý konferenciu slávnostne otvoril.

CF konferencie sa zúčastnilo 150 účastníkov zo Slovenska a Ukrajiny, odborníkov aj samotných CF pa-
cientov a ich rodičov.

Významným hosťom konferencie bol MUDr. Anil MEHtA z Veľkej Británie, ktorý mal deň pred našou 
konferenciou prednášku o systéme starostlivosti o CF pre europoslancov v Brusseli. Ďalší prednášajúci 
boli z Ukrajiny, Holandska, Belgicka, Česka, Poľska a USA.
Hlavnou témou konferencie bol národný register CF pacientov na Slovensku, ohľadne ktorého sa 
14. novembra v Košiciach uskutočnilo dôležité pracovné stretnutie lekárov slovenských CF Centier so 
zástupcami Európskeho CF registra Jacqui van Rens a Vincentom Gulmansom, ktorí boli aj hosťami 
konferencie A tak sa už aj Slovensko stáva súčasťou Európskeho CF registra, kam údaje vkladajú priamo 
slovenskí lekári.  

Priestor bol venovaný aj personalizovanej liečbe CF, ktorej príkladom je  mutácia G551D, ktorá patrí me-
dzi štandardne zisťované mutácie u pacientov s CF aj na Slovensku. Keďže ide o keltskú mutáciu, v SR 
sa vyskytuje veľmi zriedkavo (len 1 pacient). Vo svete sa diskutuje jej finančná náročnosť. V Írsku, kde je 
najviac pacientov s touto mutáciou, sa aj napriek veľkej finančnej náročnosti podarilo zabezpečiť, aby 
táto liečba bola plne hradená na základe zdravotného poistenia. Veľkú úlohu v tomto procese zohrali 
jednak kvalitne pripravené epidemiologické dáta o pacientoch - register, ako aj aktivita a profesionalita 
pacientskej organizácie pre CF. Aj na základe tejto skúsenosti je potrebné podporovať pacientske organi-
zácie v profesionalite a spolupráci s odborníkmi. 
Aj naďalej ostáva dôležitou súčasťou každodennej liečby CF pacientov výživa vysokokalorickou diétou a 
každodenná dychová fyzioterapia, čo boli ďalšie témy diskutované na CF konferencii.

CF starostlivosť by sa na Slovensku ako aj v mnohých ďalších krajinách Európy mala a mohla zlepšiť. 
Včasná diagnóza, pravidelné kontroly u odborníkov CF tímov, vhodná hygiena, správne liečenie počiatoč-
ných príznakov zhoršenia stavu, dostupnosť všetkých liečebných postupov, liekov a pomôcok a kvalitné 
dáta v registri CF pacientov môžu predĺžiť a skvalitniť životy CF pacientov a ich rodín a taktiež ušetriť 
zdravotné náklady. 

Ďakujem všetkým prednášajúcim, organizátorom a účastníkom za veľmi tvorivú a príjemnú atmosféru 
počas dvoch dní v Košiciach.
      MUDr. Katarína Štěpánková



7

PROJEKT ENPI HUSKROUA/1001/138
„TRANSFER OF KNOW-HOW TO ENSURE

BETTER CARE FOR CYSTIC FIBROSIS PATIENTS
IN ZAKARPATSKA REGION“

MUDr. Štěpánková Katarína, SACF, Slovakia

28. mája 2012 začala CF Asociácia s implementáciou dvojročného projektu: 

„Odovzdávanie skúseností na zabezpečenie lepšej starostlivosti 
o pacientov s cystickou fibrózou v Zakarpatskom regióne“

Projekt  je  spolufinancovaný Európskou Úniou a je implementovaný v rámci  
Maďarsko - Slovensko - Rumunsko - Ukrajina ENPI CBC Programu cezhraničnej spolupráce 
2007 – 2013  (www.huskroua-cbc.net)  a je  spolufinancovaný sumou 100.000 EUR  z  
Európskej Únie prostredníctvom európskych nástrojov susedstva a partnerstva. Globálnym 
cieľom programu je zintenzívniť a prehĺbiť spoluprácu medzi regiónmi Ukrajiny (Zakarpatská, 
Ivano-Frankivská a Černivetská oblasť) a oprávnenými a pridruženými územiami Maďarska,  
Rumunska a Slovenska s ohľadom na trvalú udržateľnosť v sociálnom, environmentálnom a 
ekonomickom zmysle.

Cieľom projektu je zvýšenie kvality života pacientov s cystickou fibrózou a ich rodinných 
príslušníkov prostredníctvom zvýšenia kvality zdravotníckej starostlivosti a liečby transferom 
a aplikáciou vedomostí a skúseností Centra CF v DFN v Košiciach ako aj z  iných európskych 
CF centier zdravotníckym pracovníkom a CF pacientom a ich rodinám v Zakarpatsokm 
regióne Ukrajiny.



8

Vykonávateľom projektu je Slovenská Asociácia Cystickej Fibrózy s projektovým tímom: 
Katarína Štepánková, Tatiana Hlivková, Renáta Kováčová spolu s ukrajinským partnerom 
projektu, ktorým je Mestská Detská Klinická Nemocnica v Užhorode s projektovím tímom: 
Olesya Horlenko, Natália Glušenko, Marta Sabinina. CF Asociácia na realizácii projektu úzko 
spolupracuje s Centrom CF v DFN v Košiciach.

Hlavné aktivity projektu sú:

1.	 EDUKÁCIA  
-   edukačné workshopy: WS 1 – UA, 10/2012, WS2 - SK, 11/2013, 
               WS 3 – UA, 02/2014 
-   kurzy respiračnej fyzioterapie 
-   tréning na prevádzanie potného testu

2.	 mATERIÁLNA PODPORA 
Je potrebná pre liečbu a starostlivosť o CF pacientov na UA aj SK strane. 
Realizuje sa zakúpením diagnostických a rehabilitačných prístrojov a pomôcok:
UA – prístrojové vybavenie na potný test, inhalátory, fluttre, spirometer, pulzný    
         oxymeter, nefelometer so sadami testov.
SK – vibračná vesta 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

3.	 PUBLIKÁCIE 
-   letáky o CF, Indikácie na vyšetrenie potného testu, Denný režim CF pacienta
-   Zborník prednášok z CF konferencie
-   UA časopis – Problémy klinickej pediatrie, Brožúra o CF

4.	 CF KONFERENCIA
15. – 16. november 2013, Košice

5.	 LOBBING 
„ Doporučené postupy na diagnostiku a terapiu CF pre Zakarpatský región“  
Registrácia FLUTTERov a inhalátora e-Flow na Ukrajine
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The project is implemented by Slovak Cystic Fibrosis Association together with UA partner 
City Children Clinical Hospital in Uzhgorod and SK partner Faculty Children´s Hospital in 
Kosice.

Overall Objectives
Improving the quality of life of patients with Cystic Fibrosis and their families in the 
Zakarpatska region of Ukraine.

Specific Objectives
• Improvement of the system of diagnosis, treatment and rehabilitation of patients with  
 Cystic Fibrosis in the Zakarpatska region of Ukraine through transformation of know- 
 how and experiences of Slovak and foreign experts.
• Improvement of public, social and health services for patients and families with Cystic  
 Fibrosis patients.

Estimated results
Increase of professional capabilities of physicians, health professionals and specialized 
medical personnel in diagnosis, treatment and rehabilitation of patients with Cystic Fibrosis. 
Increasing the number of family members and patients informed in the daily care of patients 
with Cystic Fibrosis, including home treatment, rehabilitation and nutrition. 

main activities

 1. EDUCATION 
 - Educational Workshops: WS 1 – UA, 10/2012, WS2 - SK, 11/2013, 
            WS 3 – UA, 02/2014 

 - Education-Sweat Test Skills Training
   1 day training for 2 persons from MDKN Užhorod in DFN Košice, 2 times:   
   02/2013 and 05/2014

 2. mATERIAL SUPPORT
 UA - Sweat test machine, Inhalators, Flutters, Pulsoxymeter, Spirometer,   
         Nefelometer and test kids
 SK - Chest Vest 

 3. PUBLICATIONS
 In ukrainian language:
  “Leaflet about CF”
  “Indication for the Sweat test”
  “Daily care for CF patients”
  “Booklet about CF“
  “Problems of Clinical Paediatrics“ – medical journal
  Book of presentations from International CF Conference

 4. INTERNATIONAL CF CONFERENCE
  Košice, 15. – 16. November 2013
 
 5. LOBBY
  „Low budget optimal treatment plan for CF patients in Zakarpatska region“
  Registration of FLUTTERs and nebulizer e-Flow in Ukraine
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CYSTICKÁ FIBRÓZA NA ZAKARPATSKU

Horlenko O., Roško I., Kiško N., Užhorod, Ukrajina

V rámci programu cezhraničnej spolupráce ENPI Maďarsko - Slovensko - Rumunsko - Ukrajina 
(2007-2013) Slovenská Asociácia Cystickej Fibrózy a Užhorodská detská klinická nemocnica 
zahájili v roku 2012 projekt:  «Implementácia najnovších možnosti  poskytovania lepšej 
starostlivosti u pacientov s cystickou fibrózou v Zakarpatskej oblasti „

Doba trvania projektu  -  24 mesiacov

Cieľ projektu:
Zlepšenie  systému diagnostiky, liečby a rehabilitácie pacientov s cystickou fibrózou v našom 
kraji prostredníctvom zavedenia nových možnosti a skúseností odborníkov zo Slovenska a 
ďalších krajín.

Projekt zahŕňa aktivity v nasledujúcich oblastiach :
• štúdium a preberanie  skúseností zdravotníckeho personálu
• inštalácia diagnostického, fyzioterapeutického  zariadenia
• vytvorenie podmienok pre účinnú liečbu pacientov s cystickou fibrózou

možnosti projektu :
Vďaka realizácii ideí  „Implementácia najnovších možnosti  poskytovania lepšej starostlivosti 
u pacientov s cystickou fibrózou v Zakarpatskej oblasti„ je možné zabezpečiť zlepšenie 
compliance detí s cystickou fibrózou a pomôcť im žiť normálny život ako ich zdraví rovesníci

Vyhláška ministerstva zdravotníctva Ukrajiny  č. 221 zo dňa 29.03.2012

Registrovaná na Ministerstve spravodlivosti Ukrajiny  23.apríla 2012, č. 604/20 917
„schválenie dočasnej smernice pre postup pri skríningu novorodencov s adrenogenitálnym 
syndrómom a cystickou fibrózou  a vyhodnocovanie výsledkov vyšetrenia.“ 

1.2. Odber  vzorky krvi u novorodencov za účelom skríningu sa  vykonáva v pôrodnici alebo na  
 oddelení patológie novorodencov   do 3-5 dní od pôrodu. Ak je dieťa prepustené  z  
 nemocnice do druhého dňa,  vzorka krvi sa odoberá v stanovenej lehote na detskej  
 poliklinike alebo v centre primárnej zdravotníckej starostlivosti  (rodinný lekár) v mieste  
 bydliska dieťaťa.  Pre možnosť odberu  vzorky krvi za účelom novorodeneckého skríningu  
 je potrebný informovaný písomný súhlas rodičov podľa stanoveného vzoru.
 Používa sa filtračný test s vyplnením formulára pre odobratú vzorku krvi, v ktorom sa  
 musí uviesť podrobná informácia o novorodencovi.
 Odber vzorky krvi od chorých a predčasne narodených detí sa vykonáva v termíne 7 až 8  
 dni od narodenia.
1.3. Dvojrazový odber vzorky krvi sa vykonáva:
 u predčasne narodených detí – druhé vyšetrenie pri dosiahnutí 36 týždňov gestačného  
 veku; u ťažko chorých detí, ktoré sú dlhodobo liečené v podmienkach  nemocnice  - vo  
 veku 1 mesiaca.       
1.4. Odber vzorky krvi za účelom skríningu u detí, ktoré sa narodili  mimo pôrodnice sa  
 vykonáva v termíne 3 - 5 dní od pôrodu.
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1.5. Formulár filtračného testu musí  byť zaslaný pôrodnicou, oddelením patológie  
 novorodencov či detskou klinikou alebo centrom primárnej zdravotníckej starostlivosti   
 (rodinný lekár) v mieste bydliska dieťaťa do centra medicínskej genetiky, ktoré poskytuje  
 možnosť laboratórneho vyšetrenia vzoriek krvi v regióne, a to najneskôr do 48 hodín po  
 odbere krvi.
1.6.  V prípade prepustenia z nemocnice  alebo prekladu  novorodenca zo zdravotných  
 dôvodov do iného zdravotníckeho zariadenia, v lekárskej správe je povinným písomný  
 záznam o odbere vzoriek krvi za účelom skríningového vyšetrenia.

Interpretácia výsledkov laboratórneho skríningu novorodencov na CF

5.1. Skríning novorodencov pre cystickú fibrózu sa uskutočňuje na základe stanovenia  
 úrovne imunoreaktívneho trypsínu (IRT) v suchých kvapkách krvi.

5.2.  Ak hladina IRT ≥ 70 ng / ml výsledok  je hodnotený ako pozitívny.                                                           
 V prípade pozitívneho výsledku skríningu Centrum medicínskej genetiky je povinné  do  
 24 hodín od obdŕžania pozitívneho výsledku informovať o ňom pediatrickú službu v  
 mieste bydliska dieťaťa.

5.4.  Riaditeľ detskej polikliniky alebo centra primárnej zdravotníckej starostlivosti je povinný  
 zabezpečiť opakovaný odber vzoriek  krvi u dieťaťa v termíne  21 až 28 dní od pôrodu a  
 ich odoslanie do centra medicínskej genetiky za účelom re-testu.

Pokiaľ do tejto doby novorodenec nebol prepustený do ambulantnej starostlivosti v mieste 
bydliska, druhá vzorka krvi za účelom opakovaného testovania sa odoberie  v nemocnici.

Testovacie systémy poskytujú relatívne dosť početné falošne pozitívne výsledky.
V roku 2012. U  66 novorodencov sme zistili zvýšenú hodnotu IRT, ale v žiadnom z 
uvedených prípadov diagnóza CF nebola potvrdená výsledkami opakovaného vyšetrenia.

V roku 2013 sme doposiaľ  registrovali vyššie hodnoty IRT v 152 prípadoch, z toho iba v dvoch 
prípadoch abnormálna hodnota IRT bola potvrdená pri opakovanom testovaní.

Počet pacientov s CF na Zakarpatsku (n=31)
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V rámci projektu :

-  podporené vydanie  časopisu „Klinická pediatria„ a publikácie o CF podľa projektu;
-  usporiadaná vedecko-praktická konferencia s medzinárodnou účasťou a organizovaný   
   Master Class v októbri 2012, Užhorod ;
-  je plánovaná ďalšia vedecká konferencia vo februári 2014 ;
-  uskutočňujú sa bilaterálne pracovné návštevy ;
-  na základe Mestskej detskej nemocnice v Užhorode pomocou analytického systému Turbox   
   plus spoločnosti Orion diagnostika  je zabezpečený diagnostický proces ;
-  používanie  nebulajzerov zabezpečuje účinnú liečbu chorých s cystickou fibrózou. 

     
     Závery
 
     Dosiahnutím cieľov projektu v priebehu 
     dvoch rokov sa postupne realizuje konečný  
     účel – zlepšiť kvalitu života chorých 
     s cystickou fibrózou  a ich rodín v Zakarpatskej 
     oblasti Ukrajiny. 
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GOOD DATA mAKES GOOD POLICY mAKES GOOD GOVERNmENT 
ACTION, AN EU APPROACH TO RARE DISEASE

Mehta Anil, UK

What happens when you use EU Funding 
to measure performanceand add resource 

from scientific societies,
patient organisations and universities i.e. 

follow da Vinci’s advice
measure what is measurable

make measurable that which is not measurable
by adding FP6, ECFS support, 

country support from CF organisations and CF Europe
much has been done, more needs to be done

• Zvykli sme si žiadať štát o pomoc
 - cieľom dnešnej prednášky je zmeniť vaše chápanie CF
• máme starý dlh voči pacientom s CF?
• Po vzhliadnutí dnešných údajov:  - ako možno splatiť tento dlh?
    - čo je cieľom splatenia?
• Ako urobiť z najlepšej praxe bežnú prax?
 - cenová prístupnosť, dôkazový základ pre cenovo efektívny screening 

• Ako teda vznikol slovenský dlh?
Na začiatku sa narodilo jedno veľmi špeciálne dieťa

Ľudia majú dva gény pre väčšinu proteínov, jeden od otca, jeden od matky. Tieto gény, tvore-
né z DNA, sa používajú na tvorbu proteínov - proteín cystickej fibrózy (CFTR) je jeden z nich. 
Ak je jeden z týchto génov chybný, použije sa namiesto neho druhá kópia, ktorá je OK, a 
všetko je v poriadku. 
     ALE
ak sú oba gény chybné, potom dochádza k cystickej fibróze

Ibaže CF je komplikovanejšia. Táto zložitosť vzniká preto, že ak máte iba jeden chybný 
gén, má to dobrý následok, nie zlý následok.

NIE žIADEN NÁSLEDOK - a tu má svoj pôvod myšlienka dlhu.

Národné pacientské CF organizácie sú nenahraditeľné pre získavanie údajov
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Úmrtia:
Kiahne
Hnačka
Zápal pľúc
TBC
Malária

CE−2Κ

∆F508, Phe508del (chýbajúca 
aminokyselina)

2013
BCE

−10Κ

3 páry báz sú stratené
na chromozóme 7
v jedinom géne cftr

−50Κ

25%

75%   (3 zo 4 detí zomrelo pred 6. rokom žitova
t.j. žiaden prenos génu)

25% zaľudnia nasledujúcich
100%Ochrana?

ATC ATC TTT GGT GT T

ATC ATT GGT GT T
Ile   Ile    Gly   Val

Ile   Ile   Phe   Gly   Val
506  507  508   509   510

506  507   509   510

Dnešní rodičia CF pacientov sú potomkami superpreživších

Fibrogenicum – ten špeciálny

Zjednodušený model
Výhody nosičov mutácie CFTR

1:>100,000

1:60∆F508∆F508

dnes

∆F508∆F508

∆F508∆F508

∆F508∆F508

∆F508∆F508

∆F508∆F508

Potomstvo fibrogenika

Všetky homozygoty mŕtve/neplodné

CFTR Picture from DN Sheppard (Bristol)
En passant, počas 5000 rokov

Dlh, ktorý majú Európania, je pridanie
ochranného génu do genómu, ktorý robil milióny Európanov

zdravšími než ich rovesníci počas tisícok rokov
t.j. títo sú nosičmi génu CF

Cenu za ochranu populácie platia deti trpiace na CF
Pretože priveľa dobrého škodí
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HOW TO ESTABLISHED AND OPTImIZE A NATIONAL CF REGISTRY 

Gullmans V., Van REnS J., ECFS Patient´s Registry

          

          ECFS Patient Registry

A common platform for data collection on CF patients in 
Europe

Started in 2003

Demographic and clinical data of >30,000 CF patients 
living in 22 countries

Our mission
Compare aspects of CF and its treatment
- Encourage new standards of dealing with CF 
- Facilitate public health planning
- Enable research

ECFS  PR  TEAm

Statisticians Service Centre

Coordinator

Milan              Leuven    Verona 
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REGISTER CF PACIENTOV V SR 2012

Na základe prezentácií z jednotlivých Centier CF na Slovensku, ktoré akceptovali krité-
riá pre Európsky CF register, sú počty pacientov na Slovensku ku 31.12.2012 takéto:

CF pacienti s klasickou formou cystickej fibrózy   328 
Pacienti s CFTR related dieseases     122

Počet CF detí       168

Počet dospelých CF      170

Počet CF pacientov, ktorí majú 1 alebo 2 neznáme mutácie: 82 + 122

Ktorí pacienti môžu byť zaradení do CF registra?

ECFS Patient Registry je dlhodobá štúdia. Zhromažďuje všetky prevalentné prípady od 
1. januára 2008 a všetky mimoriadne prípady.

Kritériá pre zaradenie pacienta do CF Registra

Len pacienti, ktorí spĺňajú nasledujúce diagnostické kritériá, môžu byť zaradení 

do registra:

 a. Dva potné testy >60 mmol/l chloridov. 
 b. Jeden potný test >60 mmol/l chloridov a DNA analýza/genotypizácia 
  - 2 identifikova né chorobu spôsobujúce CF mutácie
 c. Ak je hodnota potného testu menej alebo rovnajúca sa 60 mmol/l,   
  potom musia byť splnené najmenej 2 z nasledujúcich kritérií: 
  i. DNA analýza/genotypizácia - dve identifikované chorobu 
   spôsobujúce CF mutácie. 
  ii.  Transepitheliálny nazálny potenciál. 
  iii. Klinické prejavy – typické príznaky CF. 
 
Reverzná diagnóza:
Ak sa pacientovi zmenila diagnóza v priebehu roka, uveďte dôvod z nasledujúcich 
možností:
i.   DNA analýza – je nemožné určiť 2 chorobu spôsobujúce CF mutácie
ii.   Transepiteliálny nazálny potenciál
iii.  Opakovane normálny potný test - potvrdené klinickým tímom
V prípade istej reverznej diagnózy informujte register, že ste tohto pacienta vymazali  z 

registra.
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CF centrum Košice r. 2012

Úspechy   

• Zlepšenie tímovej práce
pneumológ, dietetik, 
gastroenterológ, fyzioterapeut, 
psychológ,           

• Zlepšenie nutrície pacientov
PEG 3 pacienti 

• Medzinárodná spolupráca

• Fyzioterapia

• Predĺženie dĺžky života,  
zlepšenie kvality života 

CF centrum Košice r. 2012

• Zavádzanie štandardov 
poskytovania  poskytovania 
zdrav. starostlivosti        

• Mikrobiologická spolupráca

• Genetické  poradenstvo

• Transplantácia pľúc
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ENTERÁLNA NUTRIčNÁ VýžIVA, INDIKÁCIE A KONTRAINDIKÁCIE
Švekušová M., Feketeová A., KDD DFN Košice
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do 100 kcal/100 ml
do 150 kcal/100 ml
do 200 kcal/100 ml
do 250 kcal/100 ml

Diéty pri respiračných ochoreniach

ŠTANDARDNÉ DIÉTY

Štandardné polymérne diéty

diéty bez vlákniny
diéty s vlákninou
diéty so zahusťovadlom
diéty bez tukov

Štandardné polymérne diéty  pre deti

Oligomérne diéty

ŠPECIÁLNE DIÉTY

Hepatálne diéty

Diabetické diéty

Renálne diéty

Imunomodulačné diéty

- omega 3 MK, MUFA alebo MCT

- omega 3, MUFA, MCT, 
s glutamínom a arginínom

- omega 3, MUFA, MCT, s   
vlákninou a arginínom

- HMB a vyšším obsahom D3

- MCT, TGF beta 2 pri  
nešpecifických  
zápaloch čriev

diéty bez vlákniny
diéty s vlákninou
diéty pre dojčatá

do 100 kcal/100 ml = 1 RD
do 150 kcal/100 ml = 1,5 RD
do 200 kcal/100 ml = 2 RD
do 250 kcal/100 ml = 2,5 RD

Štandardné polymérne diéty

Štandardné polymérne diéty  pre deti

Oligomérne diéty

ŠPECIÁLNE DIÉTY

Index =  1,65
Maximálna cena RD, 
ktorú uhradia ZP
0,58 x 1,65= 0,957 euro

Index = 3

Pri resp. och. 

Hepatálne

Diabetické

Renálne

Imunomodulačné

Index = 1,5

Index = 1,6

Index = 1,5

Index = 1,3

Index =2

Maximálna cena RD, 
ktorú uhradia ZP
0,58 x 3 = 1,74 euro

NOVé PRAVIDLA PRESKRIPCIE ENTERÁLNEJ VýžIVY
Voleková Mária, Rimavská sobota

NOVÁ KATEGORIZÁCIA - ZJEDNOTENIE ÚHRADY
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DOKUmENTÁCIA - ZJEDNOTENIE INDIKÁCIÍ

HABITUÁLNA PODVÝŽIVA

adaptácia
kompenzačný metabolizmus
fyzická výkonnosť zachovalá

metabolický stres
zvyšuje riziko rozvoja
malnutrície

 hormónov
gonadotropnych
somatomedinu C a GH
konverzie tyroxinu

 energetický výdaj
teploty,  TK

bradykardia,,

hepatálne 
zlyhanie
rozvrat 
vnútorného 
prostredia
kardiálne 
zlyhanie

trpia 
pocitom
obezity

pokles imunity – sepsa
pneumónia

sarkopénia – respiračné zlyhanie                                    
imobilita

znížená hojivosť, dekubity
zmena farmakokinetiky liečív

ENTERÁLNA VÝŽIVA
PODPORA PRI 

DEFEKTNOM PRÍVODE

pri defektnom prívode 
ich získava 
z vlastných štruktúr
(kostrové svalstvo)

nutričnými molekulami
modulujeme
mobilizačný 
metabolizmus

nutričnými 
molekulami
opravujeme
defekty 
metabolizmu
vyvolané 
ochorením 

mobilizácia  zásob pre 
zvýšenú produkciu energie 
na prekonanie záťaže

neurotransmitery
hormóny

imunita
vazoaktívne 
substancie
cytokíny
koagulácia

CHOROBA

MALNUTRÍCIA
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I.Potvrdenie rizika  a vývoja   malnutrície
Anamnéza: Skóre – body (vhodné vyznačte)
Nechcený pokles hmotnosti 
a)za mesiac  o 5 % (seniori o 3 % ) 
alebo
b)pokles hmotnosti za 6 
mesiacoch o 10 %

Áno – 1
Nie – 0 

Znížený príjem o 35 %  z plnej 
dávky 

Áno – 1
Nie – 0 

Antropometrické vyšetrenie
Chodiaci pacienti muži Áno - 1

Nie – 0
ženy Áno –

1
Nie –
0 

BMI < 19 < 19

alebo ležiaci 
pacienti

muži Áno – 1
Nie – 0

ženy Áno –
1
Nie –
0 

Obvod dominantného 
ramena v cm

< 26 < 24

Ak je skóre ≥ 1 pokračujte  v časti II.

anamnestické údaje
sa nedajú exaktne verifikovať
mali by byť podnetom
k vyšetreniu pacienta
k odhaleniu príčiny

fyziologické rozpätie obvodu 
dominantného ramena 
v našej 
populácii nie je známe

znížený BMI potvrdzuje podvýživu
vyšší BMI nevylučuje
malnutríciu

hodnotenie prvej časti 
má význam
iba vo vzťahu k časti druhej

1. Znížený príjem potravy 
(uveďte konkrétnu indikáciu 
z prehľadu indikácií- viď 
nižšie)

2. Poruchy pasáže (uveďte 
konkrétnu indikáciu z prehľadu 
indikácií - viď nižšie)

3. Zvýšené nutričné požiadavky 
(uveďte konkrétnu indikáciu 
z prehľadu indikácií - viď 
nižšie)

4. Zvýšené straty proteínov 
(uveďte konkrétnu indikáciu 
z prehľadu indikácií - viď 
nižšie)

II.     INDIKÁCIE AMBULANTNEJ 
ENTERÁLNEJ VÝŽIVY PRI 
POTVRDENÍ RIZIKA A VÝVOJA 
MALNUTRÍCIE 

5. Poruchy trávenia   
a vstrebávania (uveďte 
konkrétnu indikáciu z prehľadu 
indikácií - viď nižšie)

6. Poruchy metabolizmu (uveďte 
konkrétnu indikáciu z prehľadu 
indikácií - viď nižšie)

6. cystická fibróza
CHOCHP
diabetes
iné
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Názov 14 dní
675 kcal/deň

31 dní
675 kcal/deň

31 dní
2000 kcal/deň

L6 Nutričná podpora 9 450 kcal

L7 Nutričná podpora 20 925 kcal

L8 Plná výživa IBA DO PEG! 62 000 kcal

gastroenterológ posudzuje
možnosť zavedenia
PEG (PEJ)
alebo chirurgickej 
gastrostómie

u 2. skupiny ochorení
PEG sa musí 
zaviesť včas

1.  Znížený príjem potravy                          
pri pokročilých ochoreniach, 
je spôsobený anorexiou, 
dyspnoe alebo 
mozgovou dysfunkciou

respiračná insuficiencia
kardiálna insuficiencia
chronický reumatizmus
NCPM s fatickými poruchami
demencia
organický psycho syndróm
Alzheimerova choroba
nádorová anorexia
nádorová kachexia
CHRI v preddialyzačnom období
dialyzačná encefalopatia
kongescia v GIT pri CAPD
nestabilný diabetes s graviditou
diabetická anorexia pri gravidite
diabetická malnutrícia plodu
CHOCHP s hyperkapniou
poruchy prehltania

dysfágia, odynfágia
porucha žuvania 
stenózy, 
striktúry horného GIT 
útlak zvonku
tumory hornej časti GIT 
tumory laryngu

2. poruchy pasáže
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3. Zvýšené nutričné požiadavky
rizikoví pacienti pred veľkým 
operačným výkonom 
so zníženou    
záťažovou rezervou

nevyrovnaný diabetes
CHOCHP – GOLD III - IV
cirhóza pečene
diabetická gangréna
diabetik s abscesom
diabetik so sepsou
CHRI v dialyzačnom programe
m. Crohn
ulcerózna kolitída
chronická pankreatitída
malignity
polymorbidita s kombináciou
renálnych, hepatálnych, 
kardiálnych, pľúcnych ochorení
starecká sarkopénia s rizikom
respiračných komplikácií

rekonvalescencia po operačných    
septických, ventilačných 
komplikáciách, zlá kondícia, 
nezhojené rany

nevyrovnaný diabetes
CHOCHP – GOLD III - IV
cirhóza pečene
CHRI v dialyzačnom programe
infekčné pooperačné komplikácie 
u pacientov
na dlhodobej imunosupresii
malignity po rozsiahlych 
onkochirurgických výkonoch
starecká sarkopénia 
so zhoršením mobility

infekčné, toxické komplikácie 
chronických ochorení 
a ich liečby

recidivujúce peritonitídy pri CAPD
dreňový útlm po chemoterapii
hlboké nehojace sa dekubity
počas chemo a rádioterapie
sarkopénia pri imobilite

DEFICIT PROTEÍNOV
FRESUBIN PROTEIN POWDER

vypadla plná výživa
sipping
dlhodobá výživa 
sondou
je riziková

indikácia oligopeptidických
diét ako nutričná podpora
postráda logiku

2000 kcal nestačí
pre mladého pacienta
pre sy krátkeho čreva

Nutričnú podporu 
možno písať 6 mesiacov

4. zvýšené straty proteínov

5. Poruchy trávenia a vstrebávania

paracentézy ascitu
peritonitídy pri CAPD

m. Crohn
ulcerózna kolitída
radiačná enteritída
radiačná kolitída
ischemická enteritída
ischemická kolitída
coeliakia
sklerodermia
portálna hypertenzia
sy krátkeho čreva
amyloidóza
st. po prekonanej 
akútnej pankreatitíde
chronická pankreatitída
st. po pankreatektómii
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6. poruchy metabolizmu
individuálne režimy výživy

st. po prekonanej hepatitíde B
toxické poškodenie pečene
kurabilná maligná infiltrácia pečene
autoimúnna hepatitída
čakatelia na transplantáciu pečene
pokročilá portálna encefalopátia
cystická fibróza
excesívne zvýšené TG

identifikovať klinické stavy, 
u ktorých je nutričná podpora
alebo plná výživa je dôležitou 
súčasťou  štandardného 
terapeutického postupu 

CFTR
hlavný transportný systém 

v membránach buniek 
sekrečného epitelu

CHLORIDOVÝ KANÁL

pľúca

pankreas
žlčové cesty

git

urogenitálny systém

potné žľazy

Cl-

Na+ HCO3-

cAMP

H20

generalizovaná porucha

vodnosoľnej rovnováhy 
energetickej rovnováhy
acidobazickej rovnováhy
osmolarity
antioxidačnej ochrany 

transport cl zo sekrečných buniek epitelu
i ostatné transportné cesty

vody
bikarbonátov
elektrolytov
glutatiónu

biliárna cirhóza
cholelitiáza

malabsorbcia
diabetes mellitus

hyponatrémia
hypovolémia
šok

pankreatitída

CHOCHP respiračné zlyhanie

pri záťaži

ŠPECIÁLNE NUTRIčNé POSTUPY
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Cystická fibróza

Na MZ SR bola vytvorená 
pracovná skupina expertov, 
ktorá bude analyzovať situáciu, 
následne koordinovať prípravu 
stratégie starostlivosti o pacientov 
so zriedkavými ochoreniami, 
vrátane prípravy koncepcie 
špecializovaných 
medicínskych centier.

ZDRUŽENIA PACIENTOV
S RARITNÝMI OCHORENIAMI

Úradný vestník Európskej únie 
C 151/7 

Rada európy odporúča, 
aby členské štáty 
vypracovali 
strategické plány
zlepšenia zdrav. starostlivosti 
o raritné ochorenia

budovali odborné centrá
zhromažďovali vedomosti
zabezpečili odbornú 
prípravu personálu

Databáza raritných ochorení 
ORPHA586 

Európske referenčné centrá

JE NEVYHNUTNÉ 
ŠPECIFIKOVAŤ VŠETKY 

POŽIADAVKY
A  NAVRHNÚŤ POTREBNÉ
ORGANIZAČNÉ PRAVIDLÁ
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Názov navrhovaného
nutričného postupu:

Patofyziológia ochorenia (stavu), 
komplikácie, ktoré podmieňujú 
indikáciu dietetickej potraviny:

Popis mechanizmu 
očakávaného účinku:

Vymedzenie pacientov, 
pre ktorých 
je nutričný režim určený:

Výber prípravku a
určovanie účinnej dávky:

Návrh dokumentácie:

Definovanie indikátorov 
účinnosti 
nutričného režimu:

CYSTICKÁ FIBRÓZA 
JE INDIKÁCIOU
PRE VŠETKY FORMY VÝŽIVY,
KTORÉ PACIENT TOLERUJE

V DÁVKE, KTORÚ 
ORGANIZMUS
DOKÁŽE 
SPRACOVAŤ

indikačné kritéria
a indikačný protokol
potreby pacientov 
s cystickou fibrózou nezohľadňujú

špecialisti musia vypracovať
vlastný indikačný algoritmus
enterálnej podpornej i 
plnej výživy
parenterálnej podpornej i 
plnej výživy

nevyhnutným predpokladom
kvalifikovaných rozhodnutí
Jeedukácia v oblasti výživy, 
ktorá u nás
absentuje

musia byť vyšpecifikované 
pomôcky, ŠZM
dohoda s gastroenterológom 
pre zavádzanie PEG
dohoda so strediskom pre DPV
pre zaradenie pacienta 
do programu DPV
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THE ROLE OF AquADEKs IN THE NUTRITIONAL CARE 
OF CYSTIC FIBROSIS PATIENTS

YASSO Health

AquADEKs is a highly bioavailable antioxidant-enriched multivitamin and mineral 
supplement, specially formulated for the nutritional care of cystic fibrosis (CF) patients. 
CF interferes with intestinal digestion resulting in the reduction of pancreatic digestive 
enzymes and a diminished bile acid pool which subsequently lead to malabsorption of 
fat-soluble nutrients.
The formulation in AquADEKs is based on the latest scientific and clinical evidence 
and incorporates proprietary microsphere technology that facilitates absorption of key 
fat-soluble nutrients by presenting them in a micellular form. The effectiveness of this 
technology was demonstrated in two clinical studies. In the pilot study, the safety and 
efficacy of the prototype formulation was evaluated in CF patients. Supplementation 
with this prototype multivitamin formulation significantly increased the plasma levels 
of the fat-soluble nutrients beta-carotene, γ-tocopherol and CoQ10, while there was a 
reduction in inflammatory mediators from induced sputum.
A larger clinical study evaluated the safety and efficacy of the commercially-available 
AquADEKs Softgels in CF patients. Daily supplementation with the AquADEKs Softgels 
significantly increased plasma beta-carotene, γ-tocopherol and CoQ10 and decreased 
the levels of proteins induced in vitamin K absence (PIVKA-II). Increased beta-carotene 
levels were associated with improved growth parameters.
A third clinical study evaluated the antioxidant effects of the three AquADEKs 
presentations (Softgels, Pediatric Liquid and Chewables) in pediatric patients with CF. 
AquADEKs was shown to attenuate lipid peroxidation in plasma and protein oxidation in 
erythrocytes and to normalize superoxide dismutase activity, an antioxidant protector, in 
erythrocytes.
AquADEKs has been shown to safely increase and / or normalize fat-soluble vitamins 
and antioxidants in CF patients. AquADEKs provides a multivitamin mineral supplement 
solution that will obviate the need to take individual vitamins and may increase 
compliance. Normalization of fat-soluble vitamin levels may have a meaningful long-
term impact in CF patients.
A new multicenter, randomized, controlled, double-blind, phase-II clinical study is on the 
way in order to further substantiate the results of the previous studies.

yasoo Health, the manufacturer of AquADEKs, is a science-based nutraceutical 
company which develops innovative, condition-specific products that are supported by 
clinical studies.

 



74

ÚLOHA AquADEKs PRI NUTRIčNEJ LIEčBE 
PACIENTOV S CYSTICKOU FIBRÓZOU

YASSO Health

AquADEKs je vysoko biodostupný, o antioxidanty obohatený multivitamínový a 
minerálny výživový doplnok, špeciálne formulovaný pre nutričnú liečbu pacientov s 
cystickou fibrózou (CF pacientov). CF spôsobuje nedostatočné črevné vstrebávanie, 
čo je zapríčinené redukciou pankreatických tráviacich enzýmov a zníženým objemom 
žlčových kyselín, čo nakoniec vedie k malabsorpcii nutrientov rozpustných v tukoch.

Formulácia v AquADEKs sa zakladá na najnovších vedeckých a klinických dôkazoch 
a zahŕňa proprietárnu mikrosférnu technológiu, ktorá uľahčuje vstrebávanie 
kľúčových v tukoch rozpustných nutrientov tým, že ich dodáva v micelárnej 
forme. Efektivitu tejto technológie demonštrujú dve klinické štúdie. 
V pilotnej štúdii bola hodnotená bezpečnosť a účinnosť prototypovej formuly u CF 
pacientov. Suplementácia s touto prototypovou multivitamínovou formulou výrazne 
zvýšila plazmové hladiny v tukoch rozpustných nutrientov beta-karoténu, γ-tokoferolu a 
CoQ10, zatiaľ čo bola zaznamenaná redukcia v zápalových mediátoroch v indukovanom 
spúte.

Väčšia klinická štúdia hodnotila bezpečnosť a účinnosť komerčne dostupných AquADEKs 
Softgels u CF pacientov. Denná suplementácia s AquADEKs Softgels výrazne zvýšila 
plazmový beta-karotén, γ-tokoferol a CoQ10 a znížila hladiny proteínov indukovanú 
absenciou vitamínu K (PIVKA-II). Zvýšené hladiny beta-karoténu súvisia s lepšími 
rastovými parametrami.

Tretia klinická štúdia hodnotila antioxidačné účinky troch AquADEKs foriem (Softgels, 
detský sirup a žuvacie cukríky) u pediatrických pacientov s CF. Bolo dokázané, že 
AquADEKs zmierňuje lipidovú peroxidáciu v plazme a proteínovú oxidáciu v erytrocytoch 
a normalizuje aktivitu superoxiddismutázy, antioxidantového protektoru, v erytrocytoch.

Bolo dokázané, že AquADEKs bezpečne zvyšuje a/alebo normalizuje hladiny v 
tukoch rozpustných vitamínov a antioxidantov u CF pacientov. AquADEKs poskytuje 
multivitamínový minerálny doplnkový produkt, ktorý odstráni potrebu brať jednotlivé 
vitamíny a tým môže zlepšiť pravidelnosť užívania. Normalizácia hladín v tukoch 
rozpustných vitamínov môže mať významný dlhodobý dopad na CF pacientov.

Nová multicentrická, randomizovaná, kontrolovaná, dvojito slepá, phase-II klinická 
štúdia prebieha za účelom ďalšieho potvrdenia výsledkov predchádzajúcich štúdií.

yasoo Health, výrobca AquADEKs, je vedecky založená nutraceutická spoločnosť, ktorá 
vyvíja inovatívne produkty špecifikované pre konkrétne ochorenie, ktoré sa opierajú o 
klinické štúdie.
     preklad: tomáš Plško
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II. PREVENCIA

European Cystic
Fibrosis Society

Cystic Fibrosis Foundation

Kalcidiol 20 ng/ml 30 ng/ml
Dojča 1000 - 2000 IU 400 - 500 IU (max. 2000 IU)

Do 10 rokov 1000 – 5000 IU 800 – 1000 IU (max. 4000 IU)

Od 10 rokov 1000 – 5000 IU 800 – 2000 IU (max. 10000 IU)

Cystic fibrosis-related bone disease. Paccou, 2013
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CYSTICKÁ FIBRÓZA A ESTROGéNY – TICHO PRED BÚRKOU?

Ferenczová J, Feketeová A, Urbanová V
i.klinika detí a dorastu LF UPJŠ a DFn Košice

U detských pacientov s cystickou fibrózou (CF) sa 
z endokrinných porúch najčastejšie stretávame so 
zaostávaním v raste, oneskoreným nástupom puberty či 
poruchou glukózovej tolerancie.
V ostatnom čase sa venuje zvýšená pozornosť 
vplyvu ženských pohlavných hormónov na vznik a 
priebeh ochorení. Je dokázané, že ženské pohlavie 
je spojené so zvýšeným výskytom autoimunitných 
ochorení, je rizikovým faktorom chronických pľúcnych 
ochorení i infekcií dýchacích ciest. U pacientov s CF 
ženské pohlavie podmieňuje rýchlejšiu progresiu a 
zhoršovanie pľúcnych funkcií, zvyšuje výskyt akútnych 
exacerbácií a vedie k skoršej bakteriálnej kolonizácii  
Pseudomonas   aeruginosa. 
Negatívny vplyv estrogénov na klinický priebeh CF u dievčat sa začína prejavovať 
s nástupom puberty a objavením sa sekundárnych pohlavných znakov. 

Estrogény na bunkovej úrovni ovplyvňujú:
1.) imunitné a protizápalové procesy (znížená tvorba laktoferínu, znížená odpoveď IL-8), 
2.)  mikrobiálne spektrum - skoršia kolonizácia Pseudomonas aeruginosa a jej rýchlejšie 
konverzia na mukózny kmeň a
3.) mukociliárny klírens – estrogény vedú k dehydratácii hlienovej vrstvy zvýšením expre-
sie sodíkového kanálu a znížením aktivity vápnikom aktivovaného chloridového kanálu. 

Počas fázy menštruačného cyklu s najvyššou koncentráciou estrogénov je zhoršený mu-
kociliárny transport a tým očista dýchacích ciest, čo predisponuje k akútnej exacerbácii 
pľúcnej infekcie. 
U žien s CF užívajúcich hormonálnu antikoncepciu boli dokázané signifikantne nižšie 
koncentrácie estradiolu spojené so zníženým výskytom akútnych exacerbácii i zníženou 
spotrebou antibiotík. 

Autori prezentujú kazuistiku 15,5-ročnej pacientky s CF diagnostikovanou v 
novorodeneckom období, u ktorej po menarché došlo opakovane k akútnej exacerbácii 
pľúcnej infekcie. Po 5. atake nasadená nízkodávkovaná hormonálna antikoncepcia 
viedla k zlepšeniu klinického stavu.

Užívanie hormonálnej antikoncepcie v svetle najnovších poznatkov sa ukazuje byť 
cestou ako ovplyvniť výskyt exacerbácií pľúcnych infekcií a zlepšiť tým prognózu 
pacientok s CF.
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Poster: VýZNAm VýžIVY 
U PACIENTOV S CYSTICKOU FIBRÓZOU

Autor: MUDr. Michalea Matiščáková 1

Spoluautori: MUDr. Erika Mindžáková 1,2 , MUDr. Martina Miškovská 1, 
MUDr. Jaroslav Fábry, PhD. 1, MVDr. Ján Melter, PhD. 1

1 Klinika detskej tuberkulózy a respiračných chorôb JLF UK, Dolný Smokovec
2 Klinika detí a dorastu JLF UK, Martin

Stav výživy pacientov s cystickou fibrózou /CF/ je 
významným faktorom pre prognózu ochorenia. Pacienti 
s CF majú často spomalený rast spôsobený kombináciou 
malabsorbcie, zvýšenej spotreby energie a zníženej 
chuti do jedla. Dostatok výživy a korekcia maldigescie 
a malabsorbcie sú nevyhnutné pre normálny rast 
a optimálne pľúcne funkcie. V týchto súvislostiach 
výživa významne podmieňuje kvalitu života a dlhodobé 
prežívanie. Správna funkcia exokrinnej časti pankreasu je 
dominujúca pre klinické prejavy maldigescie. Základom 
liečby malnutrície u pacientov s cystickou fibrózou je 
včasná diagnostika cystickej fibrózy, skoré rozpoznanie 
pankreatickej insuficiencie a následná substitúcia 
pankreatických enzýmov, najmä lipázy. Výskum v oblasti 

liečby malnutrície CF pacientov sa preto sústreďuje aj na alternatívne zdroje lipázy napr. 
na mikrobiálne lipázy mykotického a bakteriálneho pôvodu. Pridávanie jednotlívých 
makro a mikronutrientov je veľmi dôležité. Stav výživy je nutné pravidelne monitorovať, 
aby sa mohlo včas pristúpiť k adekvátnej intervencii. 
Kľúčové slová: cystická fibróza, malnutrícia, pankreatická insuficiencia, lipáza

Ďakujem za pozornosť

Prehľad genotypov Burkholderia cepacia komplex za obdobie 2003 – 2013 u pacientov s CF

1920 - 2013
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ETNICKé A ETICKé ASPEKTY NOVORODENECKéHO SKRÍNINGU 
CYSTICKEJ FIBRÓZY NA SLOVENSKU

S. Dluholucký, M. Knapková
Skríningové centrum novorodencov SR, DFnsP Banská Bystrica

Úvod : Pilotná štúdia pri zavádzaní novorodeneckého 
skríningu cystickej fibrózy (CF) na Slovensku pomocou 
stanovenia imunoreaktívneho trypsinogénu (IRT ) 
zistila  jej vyššie hodnoty u viac ako 34% novorodencov 
rómskeho etnika. Pritom je dlhodobo známy fakt, že 
výskyt CF je u slovenského  rómskeho etnika extrémne 
zriedkavý. 
Cieľom prospektívnej štúdie bolo porovnať a vyhodnotiť 
rozdiely v hladinách IRT v kaukazskom a rómskom etniku 
a stanoviť  hodnoty cut-off limitu podľa etnika. V skríningu 
sa zaviedlo stanovenie a označenie rómskeho fenotypu.  
Následne bola priebežne vyhodnotená efektivita takto 
upraveného skríningu.
Výsledky:  V prospektívnej štúdii marec - máj 2010 bola 

zistená priemerná hodnota ITR1 u kaukazského etnika (K)  20,77 ng/ml, u rómskeho 
etnika ( R) 26,92 ng/ml – rozdiel bol štatisticky signifikantne rozdielny na hladine 
p <  0,001. Na základe prepočtu bol stanovený K cut-off limit IRT 70 ng/ml, 
a R IRT 83 ng/ ml  - tzn. o 20% vyšší. Od začiatku zavedenia týchto rozdielnych limitov - 
1.1. 2010 do 31. 7. 2013 bolo celkovo v skríningu vyšetrených 197 252 novorodencov. 
Z tohto počtu bolo 171 293 detí kaukazského etnika (K = 86,8%)  a 25 959 detí 
rómskeho etnika (R = 13,2%).  Pozitivita  K IRT1 testu bola v 2,10%, pozitivita R IRT1 
v 2,97%, v opakovanom IRT2 teste bola pozitivita K IRT2 v 0,44%, pozitivita R IRT2 
v 0,51 % - takmer rovnaká u oboch etník . Celkovo bolo potvrdených 28 prípadov CF. 
Všetky deti boli kaukazského etnika. Prepočítaná incidencia CF na celú populáciu  je 
1 : 7 044 živonarodených, prepočítaná na reálnu K populáciu je 1 : 6117 živonarodených. 
Skríningová prevalencia CF u rómskej populácie je menšia ako 1: 25 959 – nulový 
záchyt v tomto etniku.

Diskusia a závery:  Doteraz boli zistené vyššie hodnoty skríningového IRT  len u afro-
amerického a afrického etnika, vyššie IRT neboli zistené ani u Rómov okolitých štátov 
Slovenska. Pritom výskyt CF u slovenského rómskeho etnika je dlhodobo extrémne 
zriedkavý. Opäť je rozdiel v tom, že CF sa v okolitých štátoch vyskytuje aj u Rómov. 
Falošná pozitivita skríningu predstavuje negatívny stres na rodiny detí. Zvýšenie hodnoty 
cut-off limitu IRT vyrovnalo recall rate prakticky do zhodnej hodnoty kaukazského a  
rómskeho etnika. Riziko úniku zo skríningu pri zvýšení cut-off limitu nehrozí, pretože 
recall rate je rovnaký a naviac, u slovenských Rómov je CF veľmi zriedkavá. Uvedené 
výsledky plne potvrdzujú etický aj ekonomický  aspekt úpravy cut-off limitov. Vyhodnotiac 
aj iné genetické odchýlky aj hodnota IRT poukazuje na skutočnosť, že slovenská rómska 
populácia je samostatnou migračnou vetvou rómskej populácie v Európe.
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VÝSLEDKY NBS SK 1985 - 2012

PORUCHA  NBS OD      No.SKRÍN.      No.POZIT.     SKR.PREVAL.

CH 1985           1,760 390               441                1 : 3 992

PKU 1995             983 109                166                1 : 5 922

CAH 2003             498 125                 54                 1 : 9 225

CF 2009             219 784                 32                 1 : 6 868

DETAILNÉ VÝSLEDKY SKRÍNINGU CYSTICKEJ FIBRÓZY
2010 - Sept. 2013 

PARAMETER                                            HODNOTA / PERCENTO

POČET SKRÍN. NOVORODENCOV                    206 785
Z NICH ROMSKI                                                    27 347 / 13,2% 
RR KAUZAZANOV                                                0,58%
RR RÓMOV                                                            0,63%  

POČET POTVRDENÝCH CF                                 32 
( LEN KAUKAZANI ) 
INCIDENCIA CF CELKOVÁ                               1 : 6 868

PRIEM. IRT1 CF PRÍPADOV                               333,91 ng/mL
PRIEM. IRT2 CF PRÍPADOV                               143,30 ng/mL
PRIEM. HLADINA Cl- CF                                      94,47 mmol/L
GENOTYPY ΔF508del hom/ het/ iný :  13/12/6 =  (40,6/37,5/18,7)  

PRIEM. ČAS DEFINIT. DIAGNÓZY                     19,13 deň p.p.   
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VýSLEDKY NOVOROZENECKéHO SCREENINGU 
CYSTICKé FIBRÓZY V čESKé REPUBLICE

Krulišová V. 1, Holubová A. 1, Balaščaková M. 1, Piskáčková t. 1,
Skalická V. 2, Dřevínek P. 3, *Votava F. 4, *Macek M. Jr. 1 *Oba autoři

přispěli k práci stejným dílem

1 Ústav biologie a lékařské genetiky, 2. LF UK a Fn Motol, Praha, Česká republika
2 Pediatrická klinika, 2. LF UK a Fn Motol, Praha, Česká republika
3 Ústav lékařské mikrobiologie, 2. LF UK a Fn Motol, Praha, Česká republika
4 Klinika dětí a dorostu, 3. LF UK a Fn Královské Vinohrady, Praha, Česká republika

Úvod: Na základě všeobecně uznávané prospěšnosti 
novorozeneckého screeningu (NS) cystické fibrózy 
(CF, NSCF) byl v mnoha státech zaveden celoplošný 
NSCF využívající různé typy screeningových protokolů. 
Protokoly založené na stanovení imunoreaktivního 
trypsinogenu (IRT) jako prvního a DNA analýzy (DNA) 
jako druhého kroku (tj. IRT/DNA) ze suché krevní skvrny 
jsou považovány v současné době za zlatý standard. 
Tento přístup ve formě IRT/DNA/IRT protokolu je 
také základem pro současný celoplošný screeningový 
program CF v České republice.
Cílem této práce je prezentace výsledků současného 
screeningového protokolu IRT/DNA/IRT a představení 
protokolu IRT/PAP/DNA, který navíc využívá stanovení 

pancreatitis-associated proteinu (PAP). 
metody:
V době od srpna 2009 do konce roku 2012 bylo v rámci celoplošného NSCF vyšetřeno 
celkem 367 114 novorozenců. U novorozenců s IRT ≥ 65 ng/ml následovalo molekulárně 
genetické vyšetření 32 nebo 50 mutací genu CFTR. Nález 2 nebo 1 mutace v genu 
CFTR, případně přetrvávající vysoké IRT z druhého odběru (tzv. fail-safe strategy) vedlo k 
provedení diagnostického potního testu.
Výsledky:
Mezi 367 114 novorozenci bylo pomocí IRT/DNA/IRT protokolu identifikováno 52 
novorozenců s CF. Šest novorozenců s CF tímto protokolem odhaleno nebylo.
Závěr:
Současný celoplošný protokol IRT/DNA/IRT dosahuje vysoké senzitivity a specificity. 
Dosažení ještě vyšší senzitivity, specificity a nižších finančních nákladů je očekáváno 
od IRT/PAP/DNA protokolu, který by měl vstoupit v platnost v české republice od 
roku 2014.

Podpořeno: CZ.2.16/3.1.00/24022OPPK, Conceptual development project of research 
organization #00064203 (University Hospital Motol, Prague) from the Czech Ministry of 
Health to M. M. Jr. and PRVOUK P31 to F. V.



85

Výsledky celoplošného novorozeneckého screeningu 

Počet CF (klasická forma)
Screening 52
Falešná negativita (včetně MI) 6
Celkem 58
Prevalence 1 : 6 329
Senzitivita 0,8966

Počet vyšetřených novorozenců od (17. 8. 2009 – 31. 12. 2012) : 367 114 

+ dg. CF u 2 starších sourozenců

Studie:
17. 8. 2009

Čechy:
1. 10. 2009

Morava:
1. 12. 2009 31. 12. 2012

 Iniciální IRT je pod stanovený cut-off:
 Novorozenci s mekoniovým ileem (MI): 3

 Novorozenci bez MI: 1

Přítomnost vzácných mutací: 2

Screening ≠ diagnostická metoda

Pří podezření na CF nespoléhat na screening a 
indikovat potní test!!! 

6 případů falešné negativity u IRT/DNA/IRT
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Plánovaná změna stávajícího protokolu IRT/DNA/IRT            
na IRT/PAP/DNA

PAP = pancreatitis associated protein - protein pankreatického stresu, 
známka poškození u pankreatitid

Studie porovnávající IRT/DNA/IRT, IRT/PAP a IRT/PAP/DNA:          
8/2009 – 1/2011, vyšetřeno 106 522 novorozenců 

Prospective and parallel assessments of cystic fibrosis newborn screening 
protocols in the Czech Republic: IRT/DNA/IRT versus IRT/PAP and 
IRT/PAP/DNA.
Krulišová V, Balaščaková M, Skalická V, Piskáčková T, Holubová A, Paděrová J, 
Křenková P, Dvořáková L, Zemková D, Kračmar P, Chovancová B, Vávrová V, 
Stambergová A, Votava F, Macek M Jr.
Eur J Pediatr. 2012;171(8):1223-9.

1. krok koncentrace IRT ze suché krevní skvrny

IRT ≥ 60 ng/ml (98,5. percentil)

2. krok koncentrace  PAP 2. krok DNA analýza (50 mut.) 

0 mut. a 
vysoké IRT      

1 a/nebo 2 mut.

Vysoké IRT z
2. odběru 

IRT x PAP ≥ 75

Potní test 

3. Krok DNA analýza

IRT/DNA/IRT IRT/PAP/DNA

Potní test 
(PT)

IRT ≥ 65 ng/ml (99. percentil)

1 a/nebo 2 mutace

Multiplication algorithm:
IRT ≥ 60 ng/ml, IRT x PAP ≥ 75
Stopsack M, Improved cut off
combination for IRT and PAP in
newborn screening for cystic fibrosis.
J Cyst Fibros, 2011; 10(suppl1):S6
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Náklady na novorozenecký screening CF

Náklady na
1 vyšetření 

(EUR)

Náklady na 100 000 vyšetření
(EUR)

IRT/DNA/IRT
(IRT ≥ 65 ng/ml)

IRT/PAP/DNA
IRT×PAP ≥ 75

(IRT ≥ 60 ng/ml)
Odběr, 
kartička,
poštovné

0,2 20 000 20 000

IRT 4,1 410 000 410 000
PAP 13,4 - 20 000
DNA 410 410 000 180 000
Celkem - 840 000 630 000

Odhalení 1 
pacienta s CF
(1 : 6 329)

- 52 500 40 000

Navrhovaný model IRT/PAP/DNA
Při cut-off IRT 60 ng/ml + součinu IRT x PAP ≥ 75 bychom

dosáhli:

- senzitivnějšího výsledku (méně FN)

- nižšího počtu provedených DNA analýz cca na polovinu
- nižší ekonomické náklady
- detekce nižšího počtu nosičů (nižší falešná

pozitivita)

- zavedení do praxe během roku 2014
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THE HIGH INCIDENCE OF UNDIAGNOSED CFTR - RD CASES
AmONG INFERTILE mEN FROm UKRAINE

H. Makukh, M. tyrkus, L.Bober, O.Hnateyko.
institute of Hereditary Pathology of Academy of Medical Science of Ukraine,  Lviv, UKRAinE  

Mutations in CFTR gene are the most frequent causes of male sterility 
associated with uni - or bilateral congenital absence of the vas deferens (CBAVD). 
  
The objective of the study: to analyze the frequency of CFTR mutations and IVS8 polyT 
(5T/7T/9T) allele among idiopathic infertile males from Western region of Ukraine and 
to search undiagnosed cases of CF.  

The molecular-genetic study of CFTR gene mutations was carried out using polymerase 
chain reaction (PCR) and heteroduplex analysis or RFLP and post-PCR analysis was 
carried out by means of electrophoresis either in agarose or in polyacrylamidegels. We 
formed a panel of 29 CFTR gene mutations for genetic testing of men with suspected 
CFTR-related infertility: F508del, I507del, CFTRdele2, 3 (21kb), 2184insA, 2143delT, 
G542X, N1303K, W1282X, G551D, R553X, 1717-1G>A, 3849 +10 kbC>T, 621 +1 G>T, 
1898-1G> A, R117H, D1152H, R347P, R347H, R347L, R347C, R334W, I336K, R560T, 
G551S, Q552X, Y122X, D1270N, S549I, S549N and alleles of polymorphic loci IVS8 
polyT. The CFTR mutations testing were performed among azoospermic males without 
karyotype abnormalities and Y-chromosome AZF microdeletions.

The first stage of CFTR gene mutations screening in infertile men was detection of a 
major F508del mutation and IVS8 5T allele. The frequency of F508del mutation among 
infertile males (4.75%) higher than the frequency of F508del mutation in general 
population (1.67%) (р=0.026; OR=2.94). The IVS8 5T allele frequency in studied group 
of infertile males was 9.25% compared to 5% among fertile males (p=0.170; OR=1.94). 
In order to identify phenotypes associated with mutations in CFTR gene (CFTR-related 
disorders) carried out molecular genetic studies of CFTR gene mutations in men with 
clinical signs of this nosology: aspermia, azoospermia, unilateral or bilateral absence 
of the vas deferens, reduced volume of seminal plasma, abnormal semen viscosity, 
reduced pH, elevated levels of sweat test. 

Fourteen patients were detected to have IVS8-5T with CF causing mutations: seven – 
F508del, twice – G542X and D1152H and once N1303K, I336K, CFTRdele2,3(21kb). 
The sweat test was performed for all the patients with identified CFTR mutation or 
clinical data of ejaculate increased viscosity and decreased pH and/or obstructive 
azoospermia.  In one patient with positive sweat test (Cl=90.1 mmol/l) and confirmed 
CBAVD no CFTR mutations were detected after sequencing of CFTR gene. The results 
of sweat test were positive at least twice among eights males (5.3%). The diagnosis 
of CFTR-RD was established among 15% infertile males. The results pointed high 
incidence of undiagnosed CFTR-RD among infertile men from Western region of 
Ukraine and including the data to CF registry cardinally changes surviving figures. 
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ALLELIC POLYmORPHISm OF mEPHX GENE 
AmONG CYSTIC FIBROSIS PATIENTS 

HOmOZYGOUS FOR THE F508del mUTATION

n.V. Rohovyk1,3, n.V. Vishtak2, H.V. Makukh2, L.J. Bober3, O.V. Lyga3 
1 Danylo Halytsky Lviv national Medical University, Ukraine
2 institute of Hereditary Pathology of national Academy of Medical Sciences of Ukraine, 

Lviv, Ukraine
3 Western Ukrainian Specialized Children’s Medical Centre, Lviv, Ukraine

I n t r o d u c t i o n :  
All genetic factors 
that contribute to the 
development of cystic 
fibrosis (CF) are poorly 
understood. Many 
candidate genes have 
been proposed to study 
the chronic pulmonary 
disease in CF patients, 
including enzymes that 
protect the lung against  

oxidative stress, such as microsomal epoxide hydrolase (m). 

Aims: 
To study the distribution of allelic variants of mEPHX gene as modifier factor among 
patients with CF F508del homozygotes.   

methods:
Leukocyte DNA was extracted from peripheral blood of patients. Isolation and purification 
of DNA from peripheral blood leukocytes were performed a set of «GenePak DNAPCR 
test» (Moscow, Russia). In later stages of the research carried out amplification of 
DNA sequences in vitro, using the method of PCR. Amplified products were subjected 
to restriction endonuclease restriction using Eco32I (T337C) and RsaI (A415G) (MBI 
Fermentas). The specificity of PCR products and restriction fragment analysis was 
performed by electrophoresis in 2.3% agarose gels. The received signals are compared 
with markers and lengths based on the size of the detected fragments.

Results:
We analyzed 35 patients with CF homozygotes for the F508del mutation and 157-persons 
as a control group. The severity of disease was assessed by Shwachman-Kulczycki score. 
Locus T337 of gene m: the frequency of registration genotype 337 among CF patients is 
lower (8.6%) than patients in the control group (15%).
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Individuals who are homozygotes for the 337T allele (51,4%, OR = 1,35) mEPHX gene 
among patients with CF with „major“ mutations occur much more frequently than the 
337C allele (8,6%, OR = 0, 52). In CF patients with mild form of disease the frequency 
337TC genotype is lower (50%) than in patients with severe form (31.6%). Statistically 
significant differences in the frequencies of genotypes were not found (p = 2.04, p = 
0.7, respectively).

Locus A415G of gene m: 415GG genotype was found more frequently in patients with 
CF (20%) than in the control group (8%). The frequency of registration of this genotype 
that statistically significant in patients with CF (OR = 2.77, p <0.05) was compared with 
the control group. 415AA genotype is more common (75%) in patients with mild form 
of CF than in patients with severe form (52.6%) and 415GG genotype recorded in half 
rarely as likely as in patients with CF mild form than in patients with severe form (26.3%). 
Differences between genotype frequencies of polymorphic loci 415AA and 415GG were 
not statistically significant (p = 1.86, p = 1.04, respectively).

Conclusion:
In patient with CF homozygotes for the “major” mutations were registered specific 
allele frequencies mEPHX gene. The analysis was held in the total group of patients, 
and in patients with mild and severe variants of the disease. „Strong“ association 
between alleles of the gene mEPHX among patients and the severity of the disease 
did not identify that require further work with a larger number of patients.

Allelic polymorphism of mEPHX gene among 
cystic fibrosis patients homozygous for the 

F508del mutation

N. Rohovyk, N.Vishtak, H. Makukh, L. Bober, O. Lyga

LVIV CYSTIC FIBROSIS CENTER
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ODBORNé USmERNENIE mZ SR O POSKYTOVANÍ ZDRAVOTNEJ
STAROSTLIVOSTI PACIENTOm S CYSTICKOU FIBRÓZOU

ZO DňA 20. 12. 2010 A JEHO ImPLEmENTÁCIA

Feketeová Anna, KDD DFn Košice

Odborné usmernenie mZ SR

- ustanovuje postup pri poskytovaní zdravotnej 
starostlivosti pacientom s cystickou fibrózou
- účelom tohto odborného usmernenia je upraviť 
koordinovanú komplexnú zdravotnú starostlivosť o osoby 
s CF v Centrách cystickej fibrózy

Štandard
- zdravotná starostlivosť je hradená príslušnou 
zdravotnou poisťovňou klienta z verejného   zdravotného 
poistenia v rozsahu stanovenom všeobecne záväznými     
právnymi predpismi 
- štandard a nadštandard v zdravotníctve je v 
prvom rade spoločenským problémom  vzhľadom 

na to, že primárnym záujmom človeka je vždy ochrana ľudského života 
a zdravia
-  samotný pojem „štandard“ je značne problematický (nielen z dôvodu mnohovýznamovosti   
  tohto slova

1. Zdravotnícke zariadenia
Starostlivosť o pacientov zabezpečujú Centrá CF:
- súčasť oddelenia PaF v ústavnom zdravotníckom zariadení
- súčasť pneumologického pracoviska, ktoré poskytuje ústavnú zdravotnú starostlivosť 
  a dispenzarizuje minimálne 50 pacientov
- diagnostika a liečba CF vrátane komplikácií
- podávanie i.v. ATB a resp. fyzioterapie v domácom  prostredí môže vykonávať aj ADOS
  Pozitíva
- centralizácia pacientov detských aj dospelých  BA, BB, KE
- 3+3 pneumologické špecializované pracoviská pri klinikách (ambulancia, lôžko)
- diagnostika, komplikácie, screening

??? Otázky
- APAT a fyzioterapia v domácom prostredí
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2. Kompetentní zdravotnícki pracovníci 
Centrum CF - multidisciplinárna starostlivosť  tímová
- vysoký štandard - potrebný počet zdravotníckych pracovníkov a materiálno – technické 
vybavenie podľa počtu pacientov

Centrum CF - 50 pacientov (úväzky na 50 CF pacientov):
 lekár – pneumoftizeológ   1,0
 sestra    1,0 – 1,5 
 fyzioterapeut   0,5 – 1,0
 asistent výživy   0,3 
 lekár - gastroenterológ  0,2 + odborní konzultanti
Pozitíva
Tím - lekár pneumológ a ftizeológ, sestra, fyzioterapeut, asistent výživy, gastroenterológ

3. materiálno technické vybavenie a hygienický režim centra
- dostatočný počet lôžok (15-20% kapacity)
- samostatné izby a primerané podmienky na fyzioterapiu a inhalovanie
- telocvičňa a priestory na respiračnú fyzioterapiu
- zvýšené hygienické nároky - hospitalizácia vždy spolu so sprevádzajúcou osobou na  
  izbách s vlastným hygienickým zariadením (WC a kúpeľňa)
- miestnosť na APAT
Pozitíva
- dostatočný počet lôžok, presun do ambulancie.
- samostatné izby 
- telocvičňa,  respiračná fyzioterapia
- miestnosť na APAT
- hygienický režim, dezinfekcia, separácia pacientov

??? Otázky
- izby s vlastným hygienickým zariadením, APAT

4. Usmernenie
- indikácia špecializovaných diagnostických a liečebných postupov
- edukácia pacienta s CF a rodinných príslušníkov
- starostlivosť o pacienta s atypickou formou CF
- preloženie pacienta z pediatrického centra do centra pre dospelých
Pozitíva
- edukácia pacienta s CF a rodinných príslušníkov
- spolupráca s pacientskymi  organizáciami, časopis,  
- spolupráca na medzinárodnej úrovni, cezhraničná spolupráca 
- účasť na celoeurópskych konferenciách
- organizovanie odborných konferencií, edukačných stretnutí pacientov

Budúcnosť
Pokiaľ budeme vždy čakať na ideálne podmienky, neurobíme nikdy nič...

... UroBMe to PrÁVe terAZ
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OU PRE CF NA PAPIERI A V REALITE

Herda R., ALiAnCiA ZCH, Štěpánková K., CF ASOCiáCiA, 
návesňáková A., KLUB CF

Prieskum medzi pacientami s CF

Do pacientskeho prieskumu 
sa zapojilo 56 pacientov (1/6 
všetkých pacientov s CF na 
Slovensku). Prieskum prebiehal 
v októbri a novembri 2013 a 
pozostával z 26 otázok. Otázky boli 
priamo orientované na overenie 
implementácie Odborného 
usmernenia MZ SR o poskytovaní 
zdravotnej starostlivosti pacientom s 
cystickou fibrózou z roku 2010. 

Výsledky zaujali aj lekárov, ktorí prisľúbili svoju účasť a pomoc pri zabezpečení distribúcie 
priamo k pacientom. Záujem prejavili najmä o adresnú spätnú väzbu pacientov, ktorá by 
sa priamo vzťahovala ku jednotlivým centrám v Bratislave, Banskej Bystrici a v Košiciach.

Podľa prieskumu sú pacienti ochotní vycestovať za CF tímom a lepšími podmienkami aj 
mimo svoje spádové územie.                                                                                                 
Vnímanie spokojnosti so zdravotnou starostlivosťou je výrazne odlišné. Lekári sú kritickí 
k vybaveniu centier a k odbornej znalosti špecialistov v centrách, čo pacienti považujú 
za menej závažný problém.                                                                                                                  
Pacienti si nie sú istí hygienickými štandardami, ktoré sú v CF centrách.                         
Významnú preferenciu pred ostatnými centrami zaznamenala Bratislava.                           

Ďalšími krokmi bude spojenie sa s jednotlivými centrami, doladenie detailov a nastavenie 
procesov zabezpečujúcich respondovanie všetkých pacientov s CF na Slovensku.

Témy do diskusie:
??? Prečo je starostlivosť ináč vnímaná pacientom a lekárom?
??? Kedy považujú pacienti zdravotnú starostlivosť za dobrú?
??? Aké sú potreby pacienta s CF? sú uspokojené?
??? sú dobré výsledky prieskumu znakom, že všetko funguje?

Spolupráca

++
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„HIGH FREQUENCY CHEST WALL OSCILLATION A INÉ“

Branko takáč, Pneumologická ambulancia, ii. Detská klinika SZU Banská Bystrica

 Cystická Fibróza je závažné dedičné (autozomálne 

recesívne), multiorgánové ochorenie, ktoré zásadne 
ovplyvňuje dĺžku a kvalitu života. V minulosti sme ju 
volali pre jej hlavný klinický prejav mukoviscidóza (mucus 
- hlien,viscidus - hustý). Fenotypový obraz každého 
pacienta ovplyvňuje samotný typ mutácie zodpovednej 
za CF. Táto mutácia koreluje priebeh a dynamiku 
ochorenia. CF je multiorgánové ochorenie, postihuje 
hlavne respiračný a gastrointestinálny trakt. Respiračné 
postihnutie sa prejavuje dlhodobým produktívnym 
kašľom, zahlienením, sinobronchiálnym syndrómom, 
obštrukciou nosa. Všetko je spôsobené problémom na 
bunkovej úrovni. Zavedenie antibiotickej liečby zásadne 
zlepšilo priebeh infekcií pri pľúcnej exacerbácii. Následne 

prišla na scénu pankreatická enzýmová substitúcia, účinná mukolytická medikácia, 
fyzioterapia, výživové odporučenia, metodické usmernenia, medzinárodné štandardy 
starostlivosti. Pochopenie podstaty choroby, genetických súvislostí, komplexné zlepšenie 
starostlivosti, nové medikamenty, na mutáciu šitá individuálna liečba priniesla zásadné 
predĺženie prežívania pacientov. Stále však zostáva základnou terapeutickou úlohou pri 
liečbe respiračných ochorení mobilizácia hlienu v dýchacích cestách. Tá je možná cestou 
použitia farmakologických postupov, alebo nefarmakologickým pôsobením. Aktivácia 
mukociliárneho transportu má za úlohu mobilizáciu bronchiálneho sekrétu. Tá sa deje 
pod vplyvom liekov v inhalačnej, perorálnej alebo intravenóznej forme. Druhou 
možnosťou je nefarmakologické pôsobenie (fyzioterapia, posturálna drenáž, dychové 
manévre, telesné cvičenia, PEEP, flutter, VEST.  

The Vest ® systém je rehabilitačná pomôcka, ktorá podľa výrobcu je schopná pomôcť pri 
ovplyvnení viac ako 695 diagnóz ako napr. bronchiektázie, cystická fibróza, chronická 
obštrukčná choroba pľúc, detská mozgová obrna. Rôzne stavy po operácii u pacientov 
na OAIM/JIS. Mnohé chronické ochorenia ako muskulárne dystrofie, primárna ciliárna 
dyskinéza, post - transplantačná starostlivosť, spinálna trauma, quadriplégia, spinálna 
muskulárna atrofia, post-polio.

Náš problém je (CF), ktorá postihuje približne 30.000 ľudí v USA. Genetická odchýlka 
spôsobuje závažné pľúcne komplikácie. Chronická pretrvávajúca infekcia rezultuje 
hromadenie hlienu v pľúcach. To umožnuje vznik atelektáz, ktoré spôsobujú zhoršenie 
výmeny plynov. Tento dej vyvoláva nezvratné poškodenie tkaniva.

The Vest ® je jednoduchá zdravotnícka pomôcka pre deti aj dospelých, je pohodlná 
a prenosná. Využíva technológiu vysokofrekvenčnej hrudnej oscilácie (HFCWO- High 
Frequency Chest Wall Oscillation). Generátor impulzov vzduchu rýchlo napĺňa a vyfukuje 
nafukovaciu vestu čím jemne komprimuje a uvolňuje hrudnú stenu s frekvenciou až 25 
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Aktuálne sa veľa hovorí o maximálnom kašľovom prietoku, resp.  peak cough flow 
(PCF). Samotná mukociliárna aktivita priamo závisí od intenzity kašla, pričom máme 
možnosť jej objektivizácie, t.j. meranie (PCF). Normálna hodnota pre zdravých jedincov je 
cca 400 L/min. Rutinne sa ale vo väčšine centier nemeria! Nebezpečné je, keď PCF 
klesne pod 270 L/min. Pod 160 L/min. je už mukociliarny klírens výrazne narušený, 
spontánne si pacient nevládze očistiť dýchacie cesty, externá podpora je preto nutná. V 
takomto prípade dekanylácia, alebo extubácia nie je možná! 

Cough Assist mechanical Insufflator - Exsufflator je ďalšia neinvazívna rehabilitačná 
terapia, ktorá bezpečne a dôsledne mobilizuje hlien, ak je (peak cough flow < 270 L/
min.) Postupne uplatňuje pretlak do dýchacích ciest a potom rýchly presun na negatívny 
tlak. Rýchly posun v tlaku produkuje vysoký výdychový prúd, ktorý simuluje prirodzený 
kašel. Tak sa odstráni sekrét z pľúc, čím sa znižuje výskyt respiračných infekcií. 
Metóda je bezpečná, neinvazívna, jednoduchá pre pacientov a zdravotníkov. Stáva 
sa tak  alternatívou odsávania. Obsahuje celotvárovú masku, adaptér na ET kanylu, 
tracheostómiu. Má schválenie pre domáce použitie, dostupná je v automatickom a 
manuálnom modely. 

Hz. Tým sa vytvára „mini-kašel“, ten mobilizuje hlien z priedušiek, ktorý sa presúva z 
menších do väčších dýchacích ciest. Následne si pacient odkašle, alebo odstráni hlien 
odsávaním dýchacích ciest. Terapia je bez akejkoľvek pomoci iných, nevyžaduje žiadne 
špeciálne dýchacie techniky, je nezávislá od spolupráce pacienta. Trvanie samostatného 
procesu: 15-20 minút, pričom je nebolestivá a nezaťažujúca.

Samotný kašeľ je dôležitou súčasť ochrany DC. Skladá sa z troch fáz. Prvá fáza je 
inspiračná: maximálny nádych, druhá: kompresívna fáza - uzáver hlasiviek + vzostup 
tlaku v dýchacích cestách, tretia: expulzívna fáza - otvorenie hlasiviek. Vysoká prietoková 
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Cough Assist mechanical Insufflator - Exsufflator
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ZAAWANSOWANA TERAPIA OCZYSZCZANIA DRÓG ODDDECHOWYCH
Magdaléna Zgraj, Poľsko
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Procent przewidywanego FEV1(%)
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VYUžITIE VYSOKOFREKVENčNEJ REHABILITÁCIE „The Vest“ 
U DIEŤAŤA PO KARDIOCHIRURGICKEJ OPERÁCII

Gajdošová, L.1,2, Laurinc, M.1,3

nÚSCH, a. s. Detské kardiocentrum, OAiM, Bratislava1

Slovenská zdravotnícka univerzita, FOaZOŠ, Bratislava2

trnavská univerzita, FZaSP, trnava3

Poskytovanie profesionálnej ošetrovateľskej starostlivosti na Oddelení anestéziológie 
a intenzívnej medicíny Detského kardiocentra je úzko späté s implementáciou nových 
foriem rehabilitácie u detí po kardiochirurgickej operácii. Vysokofrekvenčná rehabilitácia 
technikou „The Vest“ je spôsob oscilácie hrudníka, ktorý dieťaťu pomáha v mobilizácií 
sekrétov z dýchacích ciest, aktivácii dýchacích svalov, zlepšuje efektivitu kašľa a 
ventilačné parametre. Cieľom našej prezentácie je charakterizovať využitie „The Vest“ 
a poukázať na možnosť implementácie vysokofrekvenčnej rehabilitácie v klinickej i 
ošetrovateľskej praxi formou kazuistík. Využitie vysokofrekvenčnej rehabilitácie „The 
Vest“ sa našom pracovisku výrazne podporuje rekonvalescenciu v pooperačnom období 
a skvalitňuje ošetrovateľskú starostlivosť.

Kľúčové slová: 
Vysokofrekvenčná rehabilitácia. Pacient. Kardiochirurgická operácia. 

Kontaktná adresa autora: 
Mgr. Lenka Gajdošová    PhDr. Milan Laurinc, dipl. s. 
NÚSCH, a. s. DKC – OAIM    NÚSCH, a. s. DKC – OAIM
Limbová 1     Limbová 1
Bratislava     Bratislava
e-mail: lenkagaj@gmail.com   e-mail: milan.laurinc@gmail.com
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ADJUSTÁCIA INTRATORAKÁLNEHO A INTRAABDOmINÁLNEHO 
TLAKU AKO NÁSTROJA EFEKTÍVNEJ VENTILÁCIE

Mgr. Marián Jendrichovský
Centrum Kardiovaskulárnej Rehabilitácie, Kúpele Vyšné Ružbachy, a.s.

Abstrakt: Efektivita ventilácie je podmienená tvorbou 
gradientov medzi alveolárnym a barometrickým tlakom. 
Rozdiel tlakov závisí na objeme hrudníka a brušnej dutiny, 
ktoré sú modelované dýchacími pohybmi.  Mechanika 
dýchania je výsledkom vyváženej funkcie oporného, 
efektorového a riadiaceho systému.  Funkčná integrácia 
týchto systémov pomáha prispôsobovať napätie v 
hrudnej dutine aktuálnym ventilačným požiadavkám 
organizmu.

Kľúčové slová: tlakový gradient, mechanika dýchania, 
adjustácia napätia hrudníka

ADJUSTmENT OF INTRATHORACIC AND INTRAABDOmINAL 
PRESSURES AS A TOOL FOR EFFECTIVE VENTILATION

Mgr. Marián Jendrichovský
Centrum Kardiovaskulárnej Rehabilitácie, Kúpele Vyšné Ružbachy, a.s.

Abstract: Ventilation effectiveness is based upon formation of gradients between 
alveolar and barometric pressure. Pressure difference depends on the volume of the 
chest and abdominal cavities, which are modeled by breathing movements. Mechanics of 
breathing is the result of a balanced function of supporting, effector and control system. 
Functional integration of these systems helps to adjust the tension in the thoracic cavity 
actual ventilation demands the organism.

Keywords: pressure gradient, respiratory mechanics, thorax tension adjustment
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POHYBOVÁ AKTIVITA – POHYBOVÁ TERAPIA

PhDr. Marta Heroutová, Mgr. Jarmila Rybárová, Poprad

Pacienti s cystickou fibrózou majú rôzne typy chybného 
držania tela. Každý jedinec má vlastný a individuálny 
prejav dýchania, rovnako má každý jedinec vlastný 
pohybový prejav. Existuje schéma závislosti rozvoja 
chybného držania tela od poruchy respiračného systému. 
Rovnako schéma, ktorá poukazuje na opačnú závislosť 
- vznik poruchy v respiračnom systéme, ktorej pôvod je v 
chybnom držaní tela. 
Pacienti s cystickou fibrózou majú častejšie nálezy 
poruchy postúry ako dôsledok plytkého dýchania a 
zapájania pomocných dychových svalov. Primárne 
respiračné ochorenie vedie k typickej symptomatológii 
– kašeľ, sťažené dýchanie, zahlienenie. Vznikne 
abnormálny prejav práce dychových svalov a abnormálny 

prejav funkcie posturálnych a lokomočných svalov. V dôsledku preťaženia spomínaných 
svalov vznikne porucha funkcie (svalu) a tvaru (hrudný kôš, chrbtica). Postupne sa vyvíja 
chybné držanie tela.
V spontánnej motorike detí s cystickou fibrózou veľmi často vidíme infantilné pohyby a 
držanie tela, ktoré nie je adekvátne veku, ťažké skoliózy, závažné deformácie hrudníka, 
plochonožie. Samostatnú skupinu tvoria deti, ktoré prekonali mekóniový ileus. Pri ich 
terapii musíme mať na zreteli doživotne oslabenú funkciu brušného lisu. Všetci pacienti 
musia vykonávať očistné techniky pre horné a dolné dýchacie cesty, pravidelné inhalácie 
a kondičné cvičenie.
 

RESPIRAČNÝ SYSTÉM

primárne ochorenie

typická symptomatológia

kašeľ, sekrécia, obštrukcia

abnormálny 
pohybový prejav 

dýchania
abnormálny prejav
posturál. správania

preťaženie

porucha funkcie a tvaru

POSTURÁLNY SYSTÉM
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Úloha fyzioterapeuta je nezastupiteľná pri vyšetrení postúry a lokomócie dieťaťa, pri 
aplikácii mäkkých  a mobilizačných techník, pri vytváraní individuálneho pohybového 
liečebného plánu. Nehovoríme o bežnom cvičení, ale o terapeutickom pôsobení 
pohybu – o liečbe pohybom, ktoré presne odráža vyšetrovací nález fyzioterapeuta. 
Rovnako dôležitá je spolupráca s odborným lekárom – ortopéd, neurológ, fyziater. 

Na našom pracovisku sme vykonali malú štúdiu, ktorá nám mala ukázať vplyv 
odhlieňovacích techník a pohybu na funkčné parametre pľúc, pulzovú frekvenciu 
srdca a saturáciu kyslíka v krvi. 

metodika výskumnej štúdie bola nasledovná:
Terapia A – hygiena horných a dolných dýchacích ciest vykonávaná ráno od 8,00 hod. 
do 10,00 hod.,
Terapia B – pohybová liečba vykonávaná popoludní od 13,00 hod.  do 14,30 
hod. Meranie funkčných parametrov, pulzovej frekvencie a saturácie pred 
terapiou A, po terapii A. Rovnaké merania pred terapiou B a po terapii B. 
Samostatne zhodnotiť vplyv terapie A, terapie B, terapie A+B a vyvodiť závery.

Do štúdie bolo zaradených 31 detí s CF – 11 chlapcov, 20 dievčat s priemerným 
vekom 10,7 roka, každé dieťa cvičilo 14 dní. 
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Výsledky:
Terapia A štatisticky významne znížila bronchiálnu obštrukciu, štatisticky význame znížila 
pulzovú frekvenciu, štatisticky významne zvýšila saturáciu kyslíka v krvi.
Terapia B štatisticky významne znížila bronchiálnu obštrukciu, štatisticky význame 
zvýšila pulzovú frekvenciu, a saturácia kyslíka v krvi zostala nezmenená.
Terapia A+B štatisticky významne znížila bronchiálnu obštrukciu, štatisticky význame 
zvýšila pulzovú frekvenciu, štatisticky významne zvýšila saturáciu kyslíka v krvi.

Závery:
Štúdia nám ukázala pozitívny vplyv respiračnej a pohybovej terapie na funkčné 
parametre pľúc, nízku adaptačnú schopnosť organizmu na záťaž, pozitívny vplyv 
záťaže na schopnosť saturovania kyslíka v krvi. 
Priebežne sledujeme  na pacientoch zlepšenie kondície, pocitu zdravia, pozitívne 
hodnotia svoju kvalitu života. Aplikáciou tohto modelu terapie u najmladších pacientov 
pôsobíme preventívne na psychomotorickú retardáciu do tretieho roku života, snažíme 
sa predchádzať vzniku deformít.

  -  hygiena HaDDC znižuje pľúcnu obštrukciu a zlepšuje ventilačné parametre pľúc
  -  pravidelným a dlhodobým tréningom techník sa zachovávajú ventilačné hodnoty    
     v  norme
  -  prevencia psychomotorickej retardácie do prvého roku
  -  prevencia vzniku deformít
  -  zlepšenie kondície
  -  adaptabilita na záťaž 
  -  pocit zdravia
  -  zlepšenie kvality života

Odporúčanie pre prax je zamerané do vlastných radov fyzioterapeutov – neustále 
vzdelávanie sa v respiračnej problematike, vytvárať dostupnú sieť ambulancií pre CF, 
vytrvalá edukácia pacientov s CF a ich rodín. 
  -  edukácia ohrozených rodín
  -  vzdelávanie odborného personálu
  -  dostupnosť terapie

  -  pravidelnosť terapie v odborných ambulanciách fyzioterapie
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 HODNOTENIE FUNKčNEJ KARDIOPULmONÁLNEJ KAPACITY - 
6 - mINÚTOVý WALKING TEST.

Mgr. Marián Jendrichovský, Stará Ľubovňa

Súhrn:
Tento test je bezpečnou, nenákladnou metódou hodnotenia progresie kardiopulmonálnej 
výkonnosti. Je obrazom aktivít denného života, ktoré bežne pacient počas dňa vykonáva. 
Test je celosvetovo rozšírený a je nenahraditeľným nástrojom pri meraní efektivity 
kardiopulmonálnej rehabilitácie a stanovení prognózy pacienta. V porovnaní s inými 
testami výkonnosti dosahuje minimálne porovnateľné výsledky. Najsilnejšou indikáciou 
pre 6 - minútový walking test  je meranie odpovede na terapeutické intervencie u 
pacientov so stredným a vysokým rizikom srdcového zlyhania. V bežnej klinickej praxi sa 
test využíva na hodnotenie progresie liečby, zlepšenia prežívania pacientov, znižovania 
hospitalizácie pacientov. Spôsob hodnotenia spočíva v porovnaní testovaných údajov s 
pred liečbou a po indikovanej liečbe.

Kľúčové slová: 6 - minútový walking test, funkčná pohybová kapacita, kardiopulmonálna 
výkonnosť

EVALUATION CARDIOPULmONARY FUNCTIONAL CAPACITY-
6 - mINUTE WALKING TEST.

Summary:
This test is safe, inexpensive method of assessing the progression of cardiopulmonary 
capacity. It is the image of activities of daily living, which normally carries the patient 
during the day. Test is globally widespread and is essential tool to measure the 
effectiveness of cardiopulmonary rehabilitation and prognosis of the patient. Compared 
with other tests, performance reach at least comparable results. The strongest indication 
for the 6-minute walking test is to measure the response to therapeutic interventions in 
patients with moderate and high risk of heart failure and pulmonary disease. In clinical 
routine test is used to assess the progression of treatment, improving patient survival, 
reduce hospitalization. Evaluation consists of comparing the test data before and after 
the indicated treatment.

Keywords: 6 - minute walking test, functional physical capacity, cardiopulmonary 
performance

Úvod
Na hodnotenie funkčnej kapacity kardiakov používame viacero diagnostických 
modalít. Široké použitie v kardiológii majú prístrojové metódy testovania spočívajúce 
v záťažovej ergometrii resp. spiroergometrii. V posledných rokoch zaznamenávame 
nárast používania pohybových funkčných testov, ktorých jednoduchosť a dostupnosť 
je zjavná. Navyše tieto druhy testov podľa experimentálnych štúdii vykazujú vysokú 
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senzitivitu, čo ich preferuje pred ostatnými druhmi testov. Metódou záťaže je chôdza, 
ktorá je najčastejšou dennou aktivitou skoro všetkých, dokonca aj veľmi ťažko chorých 
pacientov. Počas chôdze môžeme sledovať funkciu viacerých telesných systémov, 
ktoré sa funkciou zúčastňujú na chôdzi. Ide o integrovanú funkciu kardiovaskulárneho 
a  respiračného systému. Chôdzový mechanizmus ďalej zahŕňa periférnu cirkuláciu, 
metabolizmus svalov a neuromuskulárnu kontrolu svalových jednotiek. Týmito testami 
nemožno hodnotiť izolovanú funkciu týchto systémov. Rovnako testovanie neprináša 
vysvetlenie príčin limitácie. 
V klinickej praxi najviac používanými druhmi testov sú výstup po schodoch, 6 – minútový 
chôdzový test (6MWT), alebo kyvadlový chôdzový test (shuttle walk test). Kyvadlový 
test je podobný 6 - minútovému testu. Využíva audio signál, ktorým sa zvyšuje rýchlosť 
chôdze každú minútu. Test sa ukončí, keď pacient neprejde stanovený úsek v zadanom 
časovom rozmedzí.  
Zvyčajne hodnotíme funkčnú kapacitu na základe subjektívnych údajov pacienta, 
kde používame otázku: „Na ktoré poschodie dokážete vystúpiť? Koľko schodov bežne 
zdoláte?“. Zo skúseností vieme, že subjektívne hodnotenia skutočnej funkčnej kapacity 
pacientov sú často podhodnotené alebo precenené. Toto je hlavný dôvod potreby 
objektivizácie funkčnej výkonnosti pacientov s kardiálnymi a pulmonálnymi poruchami.
História požívania pohybových, funkčných testov záťaže siaha do 60 - tých rokov minulého 
storočia, kedy sa začala výkonnosť pacientov vyjadrovať meraním prejdenej vzdialenosti 
za určité časové obdobie. U zdravých osôb sa úroveň fyzickej zdatnosti hodnotila 
12 - minútovým testom chôdze alebo behu. Pre pacientov s ochoreniami 
kardiovaskulárneho a respiračného systému bolo toto testovanie značne zaťažujúce, 
preto sa pristúpilo k skráteniu časového limitu z 12-tich minút na 6 minútový interval, 
ktorý bol väčšinou pacientov lepšie tolerovaný (1). Súčasné porovnávacie štúdie dospeli k 
záverom, že 6MWT oproti ostatným druhom testov chôdze je v praxi lepšie aplikovateľný,  
lepšie tolerovaný a viac odráža aktivity denného života pacienta (2).

6 - minútový walking test
Princíp testu spočíva v meraní prejdenej vzdialenosti, po rovnom povrchu, počas 
intervalu šiestich minút. Počas testu pacienti nedosahujú maximálnu výkonnostnú 
kapacitu. Výpovedná hodnota spočíva v hodnotení submaximálnej záťažovej kapacity, 
ktorá najlepšie odráža bežné denné činnosti vykonávané pacientom. Intenzitu chôdze 
stanovuje sám pacient. Samotný pacient takisto rozhoduje, kedy počas testu zastaví, 
prípadne si oddýchne. 
V experimentálnych, klinických štúdiách zvykne byť používaný ako primárny end point 
(3), hlavne pri chronickom zlyhávaní srdca (4,5). Významná výpovedná hodnota 6MWT 
sa prejavuje aj v zmene VO2 kapacity (6). Bittner et al. (7) uvádza použitie testu ako 
prediktor mortality a morbidity pacientov s dysfunkciou ľavej komory srdca. 

Indikácie a kontraindikácie použitia testu
Hlavnou indikačnou skupinou pre 6MWT  je hodnotenie odpovede na medicínske 
intervencie u pacientov so stredným a vysokým rizikom srdcových a pľúcnych porúch (8, 
3). Test sa používa na stanovenie funkčného statusu pacientov s kardiopulmonálnymi 
ochoreniami. Poskytuje celkové hodnotenie záťažovej odpovede, stanovenie funkčnej 
kapacity, zmeny funkcie a je nápomocný pri stanovení tréningových parametrov a 
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limitujúcich faktorov.
Chôdzový test nestanovuje maximálnu hodnotu VO2, takisto nám nedeterminuje príčiny 
dušnosti a únavy alebo mechanizmy limitácie záťaže (9). Použitie testu nie je náhradou 
záťažových testov a celkový funkčný stav by mal byť posudzovaný na základe viacerých 
funkčných parametrov. Oproti hodnoteniu záťažovou spiroergometriou, údaje získané 
týmto testom majú výpovednejšiu hodnotu pre bežné aktivity, ktoré pacient rutinne 
počas dňa vykonáva. Porovnávacie klinické štúdie vykazujú lepšiu koreláciu 6MWT s 
klasickými testovacími metódami v indexoch kvality života (10) a subjektívnom vnímaní 
záťaže. 
Absolútne kontraindikácie (3) použitia 6MWT sú nestabilná angina a IM počas 
predchádzajúceho mesiaca.
Relatívne kontraindikácie sa týkajú parametrov pulzovej a tlakovej dekompenzácie 
(pulz nad 120/min., systolický Tk nad 180 mm Hg, diastolický Tk nad 100 mm Hg). 
Pacienti s týmto nálezom sú testovaní len po odporúčaní lekárom, alebo sú testovaný 
na individuálnej báze pod odborným dohľadom. Pred testovaním sa hodnotia výsledky 
EKG z predošlého pol roka. Stabilná záťažová angina nie je absolútnou kontraindikáciou 
testu, odporúča sa pacientom s anginóznymi bolesťami pred začiatkom testu užiť 
antianginózne lieky.

Štandardizácia testovania
Štandardizácia testovania v rámci pracoviska prináša zníženie odchýlky pri pôsobení 
rôznych faktorov počas hodnotenia. Faktory môžeme rozdeliť na subjektívne a objektívne. 
Medzi subjektívne faktory počítame osobnosť operátora, spôsob, ktorým je testovanie 
prevádzané a podmienky v ktorých testovanie prebieha. Samotný spôsob vyhodnotenia 
testu a jeho interpretácie môže vykazovať menšie, či väčšie odchýlky.
Reprodukovateľnosť 6MWT  sa pohybuje v koeficiente variability okolo 8% (3). Kontrolné 
testovanie podľa možností má byť prevedené rovnakou osobou ako pri prvotnom 
testovaní. Výsledky štúdie na starších pacientoch (11) dokazujú odchýlku 7% pri 
opakovanom testovaní rôznymi osobami.
Je preto nanajvýš vhodné zjednotiť prístup osôb, ktoré testovanie prevádzajú. Nástrojom 
štandardizácie by mali byť konkrétne technické a organizačné opatrenia (viď nižšie).  
V praxi sa stretávame s interpersonálnou variabilitou výsledkov pri testovaní. ATS 
guidelines (3) uvádza nasledovné faktory nižších výsledkov: menšia výška pacienta, 
vyšší vek, vyššia váha pacienta, ženské pohlavie, pacienti s impairmentom, kratšia 
chodba, prídavné pľúcne a srdcové ochorenia, muskuloskeletálne poruchy.
Medzi faktory spôsobujúce zvýšenie výsledkov radíme: vyššia výška pacienta (dlhšie 
DK), mužské pohlavie, vyššia motivácia, pacienti s predchádzajúcou skúsenosťou s 
testovaním, medikácia pred testom, oxygenácia pacienta. 

Bezpečnostné  a núdzové opatrenia
Testovanie má byť prevádzané v priestoroch s dostupnosťou urgentnej pomoci. Vybavenie 
prvej pomoci zahŕňa kyslík, nitroglycerín a aspirín. Dostupný musí byť defibrilátor a 
tlakomer. Po ruke má byť telefón. Asistenti, zdravotné sestry resp. fyzioterapeuti, by 
mali byť školení v kardiopulmonálnej resuscitácii. Prítomnosť lekára nie je priamo počas 
testovania potrebná. V určitých prípadoch sa môže vyžadovať. 
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Dôvody pre náhle ukončenie testu (3):
 1. bolesti na hrudníku
 2. netolerovaná dušnosť
 3. kŕče v dolných končatinách
 4. závrate
 5. potenie
 6. bledosť alebo cyanotický vzhľad
Ak je test prerušený z týchto dôvodov, pacienta uložíme do polohy v sede alebo v ľahu, 
podľa závažnosti stavu a rizika odpadnutia. Zaznamenáme krvný tlak, pulz, objektívny 
stav a hodnotu saturácie. V prípade zníženia saturácie podávame kyslík.

Technické  a organizačné predpoklady
6MWT by mal prebiehať vo vnútorných priestoroch v prípade priaznivého počasie nie 
je vylúčené testovanie vonku. Vyžaduje sa chodba minimálne 30 metrov dlhá, kratšia 
sa neodporúča. Takisto sa neodporúča používanie treadmilu. Nie je vylúčený štvorcový 
alebo oválny tvar dráhy. Celá dĺžka trasy má byť označená každé tri metre a na miesto 
obrátky umiestnime kužeľ. Štartovacia čiara by mala takisto byť výrazne označená. Počas 
testovania je potrebné udržiavať s pacientom optický kontakt. Z vybavenia potrebujeme 
stopky, záznamník prejdených kôl (formulár), stoličku. Pacient má mať oblečené pohodlné 
oblečenie a vhodnú obuv. Pri chôdzi používa obvyklé pomôcky na chôdzu (barle, paličku). 
Pacient by nemal byť dosýta najedený a nemal by intenzívnejšie cvičiť minimálne dve 
hodiny pred testovaním. Zahrievacie cvičenia sa neodporúčajú. Opakované testovanie 
by malo prebiehať približne v rovnakú dennú dobu ako na začiatku. 

Vlastné testovanie
10 minút pre začiatkom testovania by mal pacient byť v pokoji (sedieť na stoličke), tento 
čas venujeme príprave pacienta (zápis údajov, meranie Tk, pulzu, kontrola vybavenia) a 
udeleniu základných inštrukcií.
Inštruovanie  (povely) pacienta by malo byť štandardné: „Budete kráčať v stanovenom 
okruhu.“ „Budete kráčať, tak ďaleko (rýchlo) ako budete môcť.“ „Záťaž si určujete sám.“ 
„ V prípade, že nebudete vládať, môžete spomaliť, alebo na chvíľu zastaviť.“ „Pokračujte 
ako náhle budete môcť.“ „Začnite, keď budete pripravený.“  U menej chápavých pacientov 
je možné spôsob chôdze predviesť. Zásadne nechodíme s pacientom a máme ho celý 
čas pod dohľadom. Počas chôdze sa s nikým nerozprávame, pri udeľovaní inštrukcií 
používame tú istú úroveň hlasu. Sledujeme pacienta, hľadáme známky preťaženia a 
vyčerpania.
Komunikácia s pacientom počas testovania má byť štandardizovaná. Slovné povzbudenie 
vykonávame v rôznych intervaloch. Niektorý autori udávajú povzbudenie každých 30 
sekúnd, každú minútu alebo každé dve minúty. My sme zvolili kombinovaný model so 
štandardnými frázami uvedenými nižšie. 
Odštartujeme pacienta. Po prvej minúte povieme pacientovi: „ Ide vám to dobre, ostáva 
vám 5 minút do konca.“ Po tretej minúte upozorníme pacienta nasledovne: „Ide vám 
to dobre, ste v polovici.“ Minútu pre koncom testu povzbudzujeme pacienta: „ Ide 
vám to dobre. Vydržte, ostáva už len jedna minúta.“ Nesnažíme sa iným spôsobom 
povzbudzovať pacienta. Povzbudzovanie zvyšuje prejdenú vzdialenosť (12). Ak pacient 
počas testu nevládze a potrebuje oddych, inštruujeme ho nasledovne: „Ak potrebujete, 



122

zvoľnite tempo, dajte si prestávku, vydýchajte sa a pokračujte, keď budete môcť.“ Počas 
oddychu časomiera beží. Ak pacient aj napriek oddychu odmieta pokračovať, usadíme 
ho a zaznamenáme čas a dôvod prerušenia testu.
15 sekúnd pred uplynutím 6 minútového limitu, upozorníme pacienta: „O malú chvíľu 
vás zastavím, buďte pripravený.“ Po uplynutí časového intervalu zastavíme pacienta 
výzvou: „Stop!“ Označíme miesto zastavenia a odmeriame vzdialenosť, a vyrátame 
celkovú vzdialenosť, ktorú pacient počas testu prešiel.
Po ukončení testu zaznamenáme pulzovú frekvenciu, krvný tlak, u respiračných 
pacientov saturáciu O2 a Borgovú škálu vnímania záťaže pacientom. Poďakujeme sa 
pacientovi a ponúkneme mu pohár vody.

Interpretácia výsledkov
Jednou z hlavných otázok pri interpretácii údajov je zmena vzdialenosti pred a po 
intervencii, ktorá vypovedá o zlepšení funkčnej kapacity pacienta. Hodnoty zlepšenia 
môžeme vyjadriť v absolútnych číslach, v percentách alebo percentuálnej zmene 
predpovednej hodnoty. ATS guidelines odporúčajú vyjadrovať  zmeny získaných 
údajov v absolútnych číslach (pacient prešiel o 50 metrov viac oproti vstupnému 
testu). Štatistické zlepšenie pozorovanej skupiny nemusí korelovať s klinickým stavom 
participantov. Zlepšenie intervenčnej skupiny v 6MWT je často menšie ako klinické 
zlepšenie jednotlivých pacientov. 
Redelmeier et al.(13) v štúdii so 112 pacientmi (polovica žien) so stabilnou COPD 
zaznamenali najmenšiu odchýlku, ktorá bola spojená s klinickou zmenou pacientov 
pri cvičení 54 metrov (95% konfidenčný interval, 37 - 71m.). Táto štúdia naznačuje, ak 
by malo byť zlepšenie signifikantné, pacienti s COPD by mali dosiahnuť pri testovaní 
individuálny distančný rozdiel 70 metrov pre zachovanie 95% dôveryhodnosti testovania. 
Na druhej strane O'Keeffe et al. (14) v observačnej štúdii 45 pacientov so srdcovým 
zlyhaním udáva najmenšiu odchýlku v MWT spojenú s citeľným zhoršením celkovej 
úrovne stavu 43 metrov.
Po absolvovaní  kardio rehabilitácie, Bittner et al. (15) popisujú u pacientov s rôznymi 
srdcovými ochoreniami zvýšenie hodnôt 6MWT o 170 metrov (15%). Pri testovaní zdravej 
populácie boli zaznamenané rozdiely od 500 do 630 metrov (16,17). Rozdiely v zložení 
vzorky, frekvencia a spôsob povzbudzovania, dĺžka chodby celkovo ovplyvnila výsledky 
testovania zdravých osôb. Individuálne rozdiely boli zaznamenané podľa veku, pohlavia, 
výšky a váhy. Pri celkovom zhodnotení a interpretácii jednotlivých výsledkov je preto 
treba vziať do úvahy aj tieto faktory.

Záver
6 - minútový walking test je vhodným a odporúčaným druhom testu na zhodnotenie 
celkovej kardiálnej a pulmonálnej funkčnej kapacity pacientov so srdcovo-pľúcnymi 
ochoreniami. Význam a použitie testu spočíva v zhodnotení funkčného stavu, 
prognózy a odpovede na terapeutickú intervenciu v klinickom sledovaní a vo výskume. 
Svetovo rozšírené použitie testu umožňuje porovnávanie získaných výsledkov a je 
všeobecne odporúčaný pri štúdiách sledujúcich dopad intervencií používaných v 
kardio rehabilitácii.
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PREHľAD GENOTYPOV BURKHOLDERIA CEPACIA KOmPLEX ZA 
OBDOBIE 2003-2013 U PACIENTOV S CF

Melter O., Melterová K., Matiščáková M., Miškovská M., Fábry J., Dolný Smokovec
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NC_011000.1_gene_3447 [gene=fur] [locus_tag=BCAL3378] [location=3702286..3702714]
ATGACCAATCCGACGGATCTCAAGAATATCGGGCTAAAGGCCACCCTACCGCGCCTCAAGATTCTCGAGATCTTCCAGCAGAGCCCCGTGCGCCAC
CTGACGGCCGAAGACGTCTACCGCAACCTGCTCAACGAGCAGCTCGACATCGGGCTCGCCACCGTCTATCGCGTGCTCACGCAGTTCGAGCAGGC
CGGCCTGCTGTCGCGCAGCAACTTCGAGTCCGGCAAGGCGGTGTTCGAACTGAACGAAGGTTCGCACCACGACCACCTCGTGTGCCTCGATTGCG
GCCGCGTCGAGGAATTCTTCGACGCCGAGATCGAGAGCCGCCAGCAGGCGATCGCGAAGGAACGCGGCTTCCGGCTCCAGGAGCACTCGCTCGC
GATGTACGGTTCGTGCACGACCGAGAACTGCCCGCACCGCAAGCACTGA>lcl|

Prehľad genotypov Burkholderia cepacia komplex za obdobie 2003 – 2013 u pacientov s CF

NC_011000.1_gene_974 [gene=recA] [locus_tag=BCAL0953] [location=1041169..1042212]
ATGACCGCCGAGAAGAGCAAGGCGCTGGCGGCCGCGCTCGCGCAGATCGAAAAGCAGTTCGGCAAGGGCTCGATCATGCGGATGGGCGACGGCGAAGCGGCCGAGGATAT
CCAGGTCGTCTCCACGGGGTCGCTGGGTCTCGACATCGCGCTGGGCGTCGGCGGCTTGCCGCGCGGCCGGGTGGTCGAGATCTACGGTCCGGAATCGTCCGGTAAGACCAC
GCTCACGCTGCAGGTCATCGCCGAGCTGCAGAAGCTGGGCGGCACCGCGGCGTTCATCGACGCCGAGCACGCGCTCGACGTTCAATATGCCGCGAAGCTCGGCGTGAACGT
GCCGGAGCTGCTGATCTCGCAGCCGGACACCGGCGAGCAGGCCCTCGAAATCACCGATGCGCTGGTGCGCTCGGGCTCGATCGACATGATCGTCATCGACTCGGTCGCGGC
GCTCGTGCCGAAGGCCGAAATCGAAGGCGAGATGGGCGATTCGCTGCCGGGTCTGCAGGCCCGCCTGATGTCGCAGGCGCTGCGCAAGCTGACCGGTACGATCAAGCGCAC
GAACTGCCTCGTGATCTTCATCAACCAGATCCGGATGAAGATCGGCGTGATGTTCGGCAACCCGGAAACCACGACGGGCGGTAACGCACTGAAGTTCTACTCGTCGGTGCGTC
TCGATATCCGCCGGATTGGCTCGATCAAGAAGAACGACGAGGTGATCGGCAACGAAACCCGCGTGAAGGTCGTCAAGAACAAGGTGTCGCCGCCGTTCCGCGAAGCGATCTT
CGACATCCTGTACGGCGAAGGCATTTCGCGTCAGGGCGAGATCATCGATCTCGGCGTGCAGGCGAAGATCGTCGACAAGGCGGGCGCCTGGTACAGCTACAACGGCGAGAA
GATCGGCCAGGGCAAGGACAACGCGCGCGAATTCCTGCGCGAAAATCCGGAAATCGCGCGCGAGATCGAGAACCGCATCCGCGAATCGCTCGGCGTCGTCGCAATGCCCGA
TGGCGCAGGCAACGAAGCCGAGGCGATGGACGAAGAAGAGTGA>lcl|

Prehľad genotypov Burkholderia cepacia komplex za obdobie 2003 – 2013 u pacientov s CF
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CYSTICKÁ FIBRÓZA (CF) V 21.STOROčÍ

MUDr. Hana Kayserová
CCF UnB Bratislava, pracovisko Podunajské Biskupice

Prvé zmienky o cystickej fibróze sú staré takmer 
5 tisíc rokov. V 18 storočí sa tradovalo, že dieťa, ktorého 
bozk chutí slano, skoro zomrie. Od roku 1838, kedy bola 
vykonaná prvá pitva dieťaťa s mekóniovou peritonitídou 
(Carl von Rokitansky), popis mekóniového ilea (Karl 
Landsteiner, 1905), cystickej fibrózy pankreasu spojenej 
s bronchiektáziami a coeliakiou (Quido Fanconi 1936) 
boli ešte 3 veľké medzníky histórie CF: 
1. klinický popis od Dorothy H. Anderson (1938), 
2. zavedenie diagnostického potného testu - Paul 
diSaint´Agnese, 1953
3.  v roku 1989 bol objavený gén CF na dlhom ramienku 
7 chromozómu - Lap-CheeTsui, Francis Collins a Jack 
Riordan.

Za takmer 25 rokov bolo potvrdených 1949 mutácií s rôznym dôsledkom na proteín, 
ktorý gén kóduje – CF transmembránový regulátor vodivosti (CFTR). Poznanie významu 
a poruchy funkcie v dôsledku mutácie génu pomohlo pochopiť patomechanizmus 
ochorenia, úlohu modifikujúcich génov, zlepšiť štandardnú symptomatickú liečbu 
a predovšetkým umožnilo kauzálnu liečbu, pomocou ktorej dokážeme „opraviť: 
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potenciovať alebo korigovať“ funkciu chloridového kanála. Kvalita života a celková 
prognóza ochorenia sa v ostatných 20 rokoch významne zmenila.

Starostlivosť o CF pacientov v Československu bola sústredená na Detskej klinike 2. 
Lekárskej fakulty v Prahe pod vedením Doc. MUDr. Věry Vávrovej, DrSc., ktorá zasvätila 
cystickej fibróze celý život a do dnešných dní sa aktívne venuje zlepšovaniu  CF v ČR. 
Od 80. rokov sa pod vedením Doc. MUDr. Ivana Hruškoviča sústredila starostlivosť o 
slovenských pacientov na Detskej klinike ILF v Bratislave. V roku 1987 sa uskutočnila 
prvá prenatálna diagnostika v rodine v ČSSR. Postupne s narastajúcim počtom 
diagnostikovaných pacientov sa vybudovali 3 +3 CF centrá (Bratislava, Banská Bystrica 
a Košice), ktoré sa snažia zabezpečiť včasnú a komplexnú starostlivosť o CF pacientov. 
Od roku 2009 bol zavedený celoplošný novorodenecký skríning.

Od roku 1989, kedy sme evidovali 45 pacientov, stúpol ich počet takmer 10-násobne. 
Od roku 2010 je národný register súčasťou Európskeho registra, kde sme nahlásili 333 
pacientov s potvrdenou diagnózou CF. 

CF je najčastejšie, autozomálne recesívne dedičné život-skracujúce ochorenie kaukazskej 
rasy s incidenciou asi 1 na 2500 - 5000 narodených detí. Produkt génu, na c-AMP závislý 
chloridový kanál sa nachádza v membránach epiteliálnych buniek dýchacích ciest, 
gastrointestinálneho traktu (pečeň, črevo, pankreas), pohlavných orgánov, potných žliaz, 
buniek imunitného systému aj kostí, patrí teda medzi kanalopatie, 
Vzhľadom na distribúciu kanálu sa jedná o multiorgánové ochorenie, medzi klasické 
prejavy patrí progresívne bronchopulmonálne zápalové ochorenie, chronická polypózna 
rinopansinusitída, malabsorpčný syndróm, rektálny prolaps, cholestatická hepatopatia, 
infertilita, poruchy črevnej pasáže, porucha tolerancie glukózy a opakované pankreatitídy. 
Porucha prvej obrannej línie – mukociliárnej klírens – radí CF medzi vrodené ochorenia 
imunity.
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Diagnostické kritériá založené na klinických prejavoch, pozitívnej rodinnej anamnéze a 
novorodeneckom skríningu nemusia vždy potvrdiť diagnózu CF. Ani pri klasickej forme 
nemusia byť vyjadrené všetky príznaky, resp. je obraz ochorenia zmenený modifikujúcimi 
génmi a vplyvom prostredia; rodinná anamnéza nám nepomôže v prípade prvého dieťaťa 
a novorodenecký skríning môže mať falošne negatívny výsledok. Takisto prítomnosť 
niektorých CF spôsobujúcich mutácií sa neprejaví v potných žľazách a výsledok 
potného testu je negatívny (3849+10kb). Pri genetickom vyšetrení sa zisťuje prítomnosť 
40 - 90 mutácií najčastejších v danom etniku (z 1500 známych), pri negatívnom výsledku 
je potrebná sekvenčná analýza celého génu. Vyskytujú sa „pacienti“ s laboratórne 
potvrdenou diagnózou (pozitívnym potným testom a prítomnosťou 2 mutácií) bez 
klinických prejavov CF. Abnormality iónového transportu v nosovej sliznici sa  vyšetrujú 
len v niekoľkých laboratóriách v Európe a USA.

Fenotyp je závislý od množstva funkčného CFTR, pričom prejavy CF sú zjavné, ak je na 
bunkách menej ako 5 - 10% CFTR. Do Europskeho CF registra sú  zaradení len pacienti, 
ktorí spĺňajú diagnostické kritériá. Jedinci s tzv. CF spojeným (related) ochorením (CFRD) 
majú obvykle len niektorý z prejavov (pankreatitída, polypóza, diabetes, hepatopatia...), 
jednu mutáciu v CFTR géne a hraničný až pozitívny potný test. Aj novorodenecký skríning 
odhalil populáciu detí, u ktorých je diagnóza CF problematická, tzv. CFTR-viazaný 
metabolický syndróm (CRMS): deti majú pozitívny skríning, laboratorne parametre (Cl v 
pote, mutácie) bez klinických prejavov. Dôležité je rozhodnutie, akú informáciu má dať 
lekár rodičom a či začať liečbu, ktorá bola dôvodom pre zavedenie NBS.

Podľa funkčného dôsledku na chloridový kanál sa mutácie zaraďujú do 5 /resp. 6 tried/: 
kanál sa netvorí (I.trieda), nesprávne tvarovanie – nevie sa začleniť do membrány bunky 
(II.tr.), vykazuje poruchu vodivosti (III.tr.) – ťažké mutácie; regulácie (IV.tr.), znížené 
množstvo funkčného kanála (V.tr.). Medzi slovenskými pacientmi bolo dokázaných 
53 rôznych mutácií, najčastejšia F508del u takmer 40%, G542X u 3%, 3849+10kb a 
N1303K u 2%. 

Vplyv prostredia, výživy, sociálnych faktorov na priebeh ochorení je všeobecne známy. 
Zaujímavé je zistenie, že aktivita CFTR je nízka v dôsledku fajčenia – získaná forma CF? 
Nedostatok D2 vitamínu v dôsledku malabsorbcie má vplyv nielen na metabolizmus 
kostí, ale aj na imunitu – je potrebný pre tvorbu špecifického imunomodulátora s 
antimikrobiálnym efektom voči stafylokokom (katelecidin).

Poznanie patogenézy ochorenia zvyšuje naše liečebné možnosti. Vzhľadom na  
fakt, že mortalita ochorenie závisí v 80 - 90% od progresie pľúcneho postihnutia,  
bola liečba sústredená najmä na ovplyvnenie hustého hlienu (mukolytiká,  
fyzioterapia), bakteriálneho zápalu (antibiotiká) a excesívneho zápalu  
(makrolidy), transplantáciu pri zlyhaní pľúc. V posledných rokoch sa veľká nádej  
vkladá do liekov, ktoré opravujú základný defekt a zabránia tak vývoju ochorenia.

Podľa typu mutácií tieto lieky delíme na CFTR korektory (II.trieda), potenciátory (III.
trieda) a lieku ovplyvňujúce opravu prepisu génu (I.trieda). V štúdiách sa účinnosť 
liečby sleduje zmenou parametrov spirometrie, chloridmi v pote, stavom výživy, 
očisťovacej schopnosti pľúc a morfologickým nálezom (CT, MRI), pH duodena, kvality a 
dĺžky prežívania.
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Ataluren (PTC124®) je perorálny liek, ktorý umožňuje tvorbu normálneho proteínu 
opravou nonsense mutácií (I.trieda, napr. G542X, W1282X) nielen u CF, ale aj 
muskulárnych dystrofií. Výsledky štúdií potvrdili zlepšenie FEV1 o 3% bez ovplyvnenia 
potného testu. Lepší výsledok vykazuje použitie nanopartikúl, ktoré ovplyvňujú aj 
sekréciu chloridov.

Pre opravenie CFTR s mutáciami II.triedy je potrebné opraviť skladanie (foldovanie) 
štruktúry proteínu, aby nepodliehal degradácii a dokázal sa presunúť z jadra do 
povrchovej membrány bunky. Jeho funkcia je však nedostatočná, preto sa korektor 
VX-809 (Lumacaftor) v liečbe kombinuje s potenciátorom Ivacaftorom (VX-770: Ivacaftor, 
Kalydeco®). Štúdie potvrdzujú významné zvýšenie FEV1 a pokles Cl v pote. 

Mutácie III. Triedy spôsobujú poruchu otvárania chloridového kanála. Podávanie 
Kalydeca® štatisticky významne zvyšuje FEV1 o viac ako 10%, znižuje hladinu chloridov 
v pote o takmer 50 mmol/l, zvyšuje mukociliárnu klírens; normalizuje neutralizáciu 
žalúdočnej kyseliny, trávenie, hmotnosť pacientov a tým tiež prispieva k zlepšeniu 
pľúcneho postihnutia u detí aj u dospelých.

Vďaka zlepšeniu starostlivosti a liečebným možnostiam sa aj u nás takmer všetci 
pacienti dožívajú dospelého veku, v registri 2011 je viac ako 54% pacientov starších 18 
rokov a medián prežitia pre rok 2010 je viac ako 52 rokov.

Záverom môžem konštatovať, že sen nestora cystickej fibrózy na Slovensku, profesora 
ivana Hruškoviča, že raz budeme CF vedieť vyliečiť tabletkami podávanými 3x denne sa 
dnes stáva skutočnosťou.
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PERSONALIZOVANÁ LIEčBA 
V TERAPII CYSTICKEJ FIBÓZY !?

PharmDr. tatiana Foltánová, PhD.
UK v Bratislave, FaF, Katedra farmakológie a toxikológie 

Prof. RnDr. Ľudevít Kadáši, DrSc.
Ústav molekulárnej fyziológie a genetiky SAV

MUDr. Hana Kayserová
CCF UnB Bratislava, pracovisko Podunajské Biskupice

Individualizácia terapie je každodennou praxou 
uspôsobenia liečby pacientovej chorobe, celkovému 
zdravotnému stavu, ale aj demografickým či 
enviromentálnym charakteristikám a životnému štýlu. 
Napriek vysokej popularite farmakogenomiky medzi 
odbornou a laickou verejnosťou jej využitie v praxi je 
naďalej novým a prevratný prístupom liečby v klinickej 
praxi a preto si vždy zaslúži pozornosť. Farmakogenomika 
je často jedinou nádejou kauzálnej liečby zriedkavých 
chorôb. Na druhej strane kladie osobité nároky na 
zdravotný systém, spoločnosť a samotných pacientov. 
K viacerým liekom najmä v onkologickej liečbe sa v 
ostatnom období pridal ivacaftor, liečivo účinné v liečbe 
cystickej fibrózy, mutácie G551D, ktoré je na Slovensku 

dostupné na základe individuálneho dovozu. 
Prednáška prináša základné informácie o personalizovanej liečbe a predstavuje ju na 
príklade ivacaftoru.
Kľúčové slová: ivacaftor, cystická fibróza, G551D, personalizovaná medicína

Individualisation of the therapy is everyday praxis, how to tailor the therapy to patient’s 
needs, his current health status, demographic or environmental characteristics 
and life style. Despite high popularity of pharmacogenomics between health 
professionals, patients and others involved, its practical exploitation in praxis is still 
a new approach. Pharmacogenomics is frequently the only promising alternative of 
causal pharmacotherapy of rare diseases. On the other hand it sets special demands 
at the health care system, society and patients. In recent time ivacaftor joined other 
oncologic drugs aimed for personalised medicine. Ivacaftor is a substance designated 
for treatment of cystic fibrosis mutation G551D. This treatment is in the Slovak republic 
available on individual demands. 
In the presentation at the example of ivacaftor in cystic fibrosis we introduced some 
information about the personalised medicine.
Key words: ivacaftor, cystic fibrosis, G551D, personalised medicine
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Prevalencia cystickej fibrózy je nízka (1,26/10 000 obyvateľov EÚ), choroba sa preto 
považuje za zriedkavú (≤5/10 000 obyvateľov EÚ). Dňa 8. júla 2008 bol ivacaftor 
dezignovaný na liečbu cystickej fibrózy (CF). Odvtedy prebiehal jeho ďalší výskum a 
vývoj v spolupráci s EMA. O štyri roky neskôr, dňa 28. júla 2012, bol ivacaftor schválený 
EmA resp CHmP komisiou (Komisia pre lieky na humánne použitie) ako účinný a 
bezpečný. Toto rozhodnutie je platné pre všetky členské štáty EÚ. Dostupnosť ivacaftoru 
v jednotlivých členských štátoch závisí na individuálnych postupoch. V SR sú lieky 
dostupné až po pridelení ceny, resp zaradení do kategorizačného zoznamu alebo na 
základe individuálneho dovozu.

    Ivacaftor je liečivo určené na liečbu cystickej  

    fibrózy, špecifickej formy s génovou mutáciou  
    transmembránového transportného proteínu  
    G551D, prítomnou aspoň na jednej alele. Ostatní  
    pacienti aj s najčastejšie sa vyskytujúcou mutáciou  
    F508del z liečby neprofitujú.
    Mutácia G551D s priemerným podielom 1,5%  
    patrí medzi pomerne zriedkavé mutácie v rámci 
Európy. Na Slovensku bola dokonca identifikovaná len s podielom cca 0,002 % (doposiaľ 
bola identifikovaná len u jedného pacienta v kombinácii s inou CFTR mutáciou).
Detekcia tejto mutácie je súčasťou prakticky všetkých komerčne dostupných kitov pre 
najčastejšie CFTR mutácie a na Slovensku sa bežne stanovuje pri mutačnej analýze CF 
pacientov.
Pri poruche aktivity transportných kanálov vzniká väzký hlien. Ivacaftor zvyšuje aktivitu 
poškodených kanálov u pacientov s mutáciou G551D. Normalizácia transportných 
kanálov umožňuje transport iónov cez iónový kanál, čo má za následok zmenu kvality 
hlienu, zvyšuje sa jeho fluidita a symptómy ustupujú. 
V klinických štúdiách s ivacaftorom bol tento testovaný v placebom kontrolovaných 
štúdiách s 219 pacientami. Prvá testovala liečivo u pacientov starších ako 12 rokov, 
druhá sa sústredila na skupinu vo veku 6 - 12 rokov. 
Hlavným výstupným parametrom účinnosti bola zmena FEV1 – úsilný výdych za sekundu 
počas 24 týždňov. Ivacaftor sa ukázal ako účinný a u pacientov starších ako 12 rokov 
priemerne zlepšil FEV1 o 10,4% oproti zhoršeniu 0,2% v placebovej skupine. 
Podobné výsledky boli pozorované u pacientov vo veku 6 - 11 rokov. Priemerné zlepšenie 
bolo o 12,6% oproti placebovej skupine kde zaznamenali zlepšenie 0,1%. 

Odporúčané dávkovanie je 150 mg 2 x denne, každých 12 hodín. Ivacaftor by pacienti 
mali užívať s potravinami bohatými na tuky ako sú jedlá pripravované s maslom alebo 
olejmi, potraviny s vajíčkami, syrmi a orechami, plnotučným mliekom alebo mäsom. Pri 
užívaní ivacaftoru by sa pacienti mali vyhýbať grepovému džúsu alebo pomarančovej 
šťave. Počas liečby je potrebné pravidelné sledovanie pečeňových funkcií. U pacientov 
s poruchami funkcie pečene musí benefit prevýšiť riziká spojené s jeho užívaním. Títo 
pacienti by mali začať liečbu ivacaftorom v dávke 150 mg každý druhý deň. 
Treba tiež zdôrazniť, že u pacientov, ktorí užívajú viacero liekov, môže byť potrebné upraviť 
dávkovanie. Podrobné informácie sú uvedené v Sumárnej charakteristike lieku (SmPC).

 

Personalizovaná liečba 
v terapii cystickej fibrózy!?

PharmDr. Tatiana Foltánová, PhD.

UK v Bratislave, FaF, Katedra farmakológie a toxikológie

Prof. RNDr. Ľudevít Kadáši, DrSc.

Ústav molekulárnej fyziológie a genetiky SAV

MUDr. Hana Kayserová

CCF FNsP Bratislava, pracovisko Podunajské Biskupice
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Najčastejšie nežiaduce účinky v klinických štúdiách boli bolesť brucha (15,6% 
pacientov), hnačky (12,8%), nevoľnosť (9,2%), začervenanie (12,8%), infekcie horných 
dýchacích ciest zahŕňajúce zápal hrdla, nazálnu kongesciu (63,3%), bolesť hlavy (23,9%) 
a bakteriálne osadenie hlienu (7,3%). Podrobné informácie o nežaducich účinkoch 
nájdete v Súhrne charakteristických vlastností lieku.

Personalizovaná medicína je cielený prístup k prevencii, diagnostike a liečbe založenej 
na individuálnom profile pacienta. Personalizovaná medicína poskytuje pre odborníkov 
nové nástroje na uspôsobenie liečby individuálnym nárokom pacienta. Predstavuje 
posun od reaktívnej liečby k proaktívnej resp. preventívnej terapii, s menším množstvom 
nežiaducich účinkov. Ivacaftor je liekom voľby len pre 4 - 5% pacientov s cystickou fibrózou 
G551D CFTR génu. Inicioval však sľubnú éru liečby cystickej fibrózy. Pre úspešnosť a 
finančnú udržateľnosť personalizovanej medicíny je dôležité dôsledné vedenie registrov 
pacientov. Slovenskí pacienti sa od konca minulého roka stali súčasťou medzinárodného 
registra pacientov s CF.

1. Kayserová H., Cystická fibróza, Via pract., 2007,roč. 4 (3): 128–132
2. Kayserová H., Cystická fibróza, Via pract., 2007,roč. 4 (4): 189–191
3. Kalydeco SmPC, dostupné na:
 http://www.ema.europa.eu/docs/en_GB/document_library/EPAR_Product_information/  
 human/002494/WC500130696.pdf
4. Flume PA, Liou tG, BorowitzDS, Li H, yenK,Ordonez CL, Geller DE; VX 08-770-104 Study Group.  
 ivacaftor in subjects with cystic fibrosis who are homozygous for the F508del-CFtR mutation. Chest.  
 2012 Sep;142(3):718-24.

5. SmPC Kalydeco www.sukl.sk
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mUTAčNĚ SPECIFICKÁ TERAPIE 
CYSTICKé FIBRÓZY

Krulišová V. 1, Holubová A. 1, Balaščaková M. 1, Piskáčková t. 1, Skalická V.2, 
Dřevínek P. 3, *Votava F. 4, *Macek M. Jr. 1 *Oba autoři přispěli k práci stejným dílem

1 Ústav biologie a lékařské genetiky, 2. LF UK a Fn Motol, Praha, Česká republika
2 Pediatrická klinika, 2. LF UK a Fn Motol, Praha, Česká republika 
3 Ústav lékařské mikrobiologie, 2. LF UK a Fn Motol, Praha, Česká republika 
4 Klinika dětí a dorostu, 3. LF UK a Fn Královské Vinohrady, Praha, Česká republika

Úvod: CFTR potenciátory jsou látky, které umožňují 
zprůchodnit poškozený chloridový kanál.  Podmínkou 
pro fungování těchto potenciátorů je proto přítomnost 
defektního CFTR proteinu na buněčném povrchu. 
Příkladem je přípravek VX-770, ivacaftor (KalydecoTm, 
Vertex Pharmaceuticals), který představuje účinnou 
léčbu pro pacienty s alespoň jednou mutací G551D. 
Další možností léčby jsou CFTR korektory, které na 
rozdíl od potenciátorů umožňují obnovit přítomnost 
chloridového kanálu na buněčném povrchu, tj. jsou 
účinné v případech, kde původně žádný chloridový kanál 
na buněčném povrchu v důsledku onemocnění nebyl.  
Příkladem je přípravek VX-809, lumacaftor (Vertex 
Pharmaceuticals), vhodný pro pacienty s genotypem 

F508del/F508del.

metody:
Zhodnocení plicních funkcí na základě FEV1 u pacientů s mutací G551D léčených 
ivacaftorem bylo hlavním cílem randomizované, dvojitě zaslepené, placebem 
kontrolované studie (Ramsey BW et al. A CFtR potentiator in patients with cystic fibrosis 
and the G551D mutation. n Engl J Med. 2011;365(18):1663-72).
Mezinárodní studie probíhala na souboru 160 pacientů starších 6 let po dobu 48 týdnů. 

Výsledky:
Léčba pacientů s alespoň jednou mutací G551D vedla k signifikantnímu zlepšení 
plicních funkcí a snížení počtu plicních exacerbací oproti pacientům užívajícím placebo. 
Pacienti užívající ivacaftor přibrali na váze průměrně o 3 kg více než pacienti bez tohoto 
léku. Prokazatelná byla i snížená koncentrace chloridů v potu.

Závěr:
CFTR potenciátory přinášejí možnost terapeuticky ovlivnit mutace III. a IV. třídy. Dosud 
proběhlé studie s ivacaftorem prokazují výrazné zlepšení zdravotního stavu pacientů 
s mutací G551D. Účinnou terapii pro pacienty s genotypem F508del/F508del by mohla 
představovat kombinace lumacaftoru s ivacaftorem.
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Funkční klasifikace mutací CFTR genu

Norma P. syntézy
P. transportu

I II III IV V

P. aktivace
S. vodivosti

S. syntézy

G542X F508del G551D R347P 3849+10kbC>T

P = porucha;  S = snížení

Třída 

Příklad 

Co jsou to CFTR potenciátory?

 Preparáty účinné pouze v případě přítomnosti 
defektního CFTR proteinu na apikální membráně 
buněk → defektní CFTR kanál zprůchodní

III IVIII V

G551D
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DEPRESIA, ÚZKOSŤ A SEBAÚCTA
VO VZŤAHU KU KVALITE žIVOTA 

PACIENTOV S CYSTICKOU FIBRÓZOU

nagyová, iveta 1, 2; Štěpanková, Katarína 3;
Feketeová, Anna 4, takáč, Branko 5, Kopčová, Lenka 6; Bérešová, Eva 7

1 Univerzita P.J. Šafárika v Košiciach, Lekárska Fakulta, Ústav verejného zdravotníctva – 
odd. sociálnej medicíny
2 Univerzita P.J. Šafárika v Košiciach, Lekárska Fakulta, GS KiSH Multidisciplinárne 
centrum chronických chorôb
3 Slovenská Asociácia Cystickej Fibrózy, Košice
4 Detská fakultná nemocnica,, Košice
5 DFnsP, Banská Bystrica
6 Univerzitná nemocnica L. Pasteura, Košice
7 Fakultná nemocnica F.D. Roosevelta, Banská Bystrica

Abstrakt
Úvod: Štúdie u pacientov s chronickým ochorením preukázali, že existuje len mierny 
vzťah  medzi  ukazovateľmi závažnosti ochorenia a kvalitou života (QoL), zatiaľ čo 
depresia, úzkosť a sebaúcta významne korelujú s kvalitou života. Pomerne málo štúdií 
sa zameralo na vzťah medzi týmito premennými u pacientov s cystickou fibrózou (CF). 
Cieľom danej štúdie bolo zistiť, či  CF pacienti  s príznakmi depresie, úzkosti a nižším 
sebavedomím majú  zároveň nižšiu kvalitu života (QoL).
Metódy: Vzorku tvorilo 53 adolescentov a  dospelých (≥ 14 rokov) s cystickou fibrózou zo 4 
CF centier na Slovensku (27 mužov - 51%, priemerný vek 23,9 ± 10,0 rokov). Pre zber dát 
boli použité: Dotazník kvality života CF pacienta (CFQ-R – Cystic Fibrosis Questionnaire 
Revised), Hospital Anxiety and Depression Scale (HADS) a Rosenberg Self-Esteem Scale 
(RSE). Na vyhodnotenie dát bola použitá viacnásobná lineárna regresná analýza.
Výsledky: Po kontrolovaní pre relevantné sociodemografické (vek, pohlavie) a klinické 
premenné (FEV1, BMI) boli príznaky depresie a úzkosti štatisticky významne spojené 
so znížením kvality života v troch z 12 CFQ-R domén: emocionálne fungovanie, poruchy 
stravovania a hmotnosť. Sebaúcta bola štatisticky významne spojená s piatimi CFQ-R 
doménami: fyzické fungovanie, vitalita, emočné fungovanie, sociálne fungovanie a 
percepcie zdravia, a to dokonca aj po kontrole naviac pre príznaky depresie a úzkosti. Po 
zadaní všetkých premenných do regresnej rovnice celková vysvetlená variancia  CFQ-R 
domén sa pohybovala v rozpätí 9-41%.
Záver: Kvalita života (QoL) je dôležitou klinickou mierkou u pacientov s CF. Zdravotnícki 
pracovníci by mali byť  vnímavejší na príznaky depresie a úzkosti, rovnako ako na úroveň 
sebaúcty u pacientov s CF, pretože tieto sa javia byť dôležitými determinantmi kvality 
života. Psychologické intervencie zamerané na zvyšovanie sebaúcty môžu potenciálne 
zvýšiť kvalitu života u pacientov s CF.

Abstract
Background: Previous studies have demonstrated that in patients with chronic disease 
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markers of disease severity are only modestly associated with quality of life (QoL), 
whereas depression, anxiety and self-esteem are important correlates. Few studies of 
patients with cystic fibrosis (CF) have looked at the associations between these variables. 
The aim of this study was to examine whether CF patients with symptoms of depression 
and anxiety and lower self-esteem report diminished QoL.
Methods: The sample consisted of 53 adolescents and adults (≥14 years) with CF 
from 4 CF Centres in Slovakia (27 males – 51%, mean age 23.9±10.0 years). Patients 
completed the Cystic Fibrosis Questionnaire (CFQ-R – Cystic Fibrosis Questionnaire 
Revised), Hospital Anxiety and Depression Scale (HADS) and Rosenberg Self-Esteem 
Scale (RSE). Multiple linear regression analysis was used to explore the data.
Results: After controlling for relevant sociodemographic (age, gender) and clinical 
variables (FEV1, BMI) symptoms of depression and anxiety were significantly associated 
with lowered QoL in 3 out of 12 CFQ-R domains: Emotional Functioning, Eating 
Disturbances and Weight. Self-esteem was found to be significantly associated with 5 
CFQ-R domains: Physical Functioning, Vitality, Emotional Functioning, Social Functioning, 
and Health Perception; even when controlling additionally for symptoms of depression 
and anxiety. After entering all variables into the equation the total explained variance for 
CFQ-R domains varied between 9-41%.
Conclusions: QoL is an important clinical outcome measure in CF. Clinicians need to 
be sensitive to symptoms of depression and anxiety as well as levels of self-esteem in 
patients with CF, because they seem to be important determinants of QoL. Psychological 
interventions aimed on increasing the self-esteem may potentially improve QoL among 
patients with CF.

Kľúčové slová: cystická fibróza, kvalita života, depresia, úzkosť, sebaúcta

Úvod
S meniacou sa paradigmou manažmentu chronických chorôb a posunom smerom od 
vyliečenia k starostlivosti narastá zároveň aj potreba hodnotenia kvality života pacientov 
s chronickou chorobou. Taktiež, s narastajúcou priemernou dĺžkou života pacientov s CF 
sa do popredia stále viac dostáva otázka ako čo najviac  zlepšiť  kvalitu života pacientov. 
Predchádzajúce štúdie preukázali, že indikátory závažnosti ochorenia (funkcia pľúc, 
body mass index, pľúcne exacerbácie) len mierne korelovali so skóre v dotazníkoch 
merajúcich kvalitu života (1-2), čo naznačuje dôležitosť iných faktorov ovplyvňujúcich 
kvalitu života. Štúdia autorov Staab et al. (3) potvrdila, že záťaž spôsobená liečbou (napr. 
počet hodín trávených terapiou), percepcie zdravia a copingové stratégie vysvetľovali 
významné percento variance kvality života, aj po kontrolovaní pre premenné závažnosti 
ochorenia. Menej poznatkov existuje o pôsobení iných faktorov, ako sú napríklad 
psychická pohoda (anxieta, depresia), osobnosť pacienta a sebaúcta (1).  
Výskumy naznačujú, že depresívne symptómy sa v dospelej CF populácii vyskytujú 
pomerne často. Štúdia autorov Burker et al. (4) pomocou skríningových testov priniesla 
zistenie, že 46% populácie prejavovalo symptómy depresie, z toho u 12% to boli symptómy 
stredného  až závažného charakteru. Anxieta sa vyskytovala približne u 30%  dospelej 
CF populácie (5). Symptómy anxiety a depresie majú významné dôsledky pre pacientov s 
chronickou chorobou, vrátane horšej spolupráce pacienta s lekárom (non-compliance), 
ale tiež častejšej morbidity. Zatiaľ  čo štúdie v rámci iných chronických diagnóz, ako 
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sú napríklad astma, chronická obštrukčná choroba pľúc, infarkt myokardu, epilepsia 
a diabetes naznačujú, že psychická pohoda (anxieta, depresia) je úzko prepojená s 
kvalitou života a dokonca predikuje kvalitu života aj po kontrolovaní pre vplyv klinických 
parametrov ako sú závažnosť ochorenia alebo funkčný stav pacienta (6-10). V tomto 
kontexte sa predpokladá, že majú významný dopad aj na kvalitu života pacientov s CF, 
ale daný vzťah bol v danej populácii zatiaľ pomerne málo skúmaný.
Ďalším faktorom potencionálne ovplyvňujúcim kvalitu života CF pacientov je sebaúcta. 
Sebaúcta je mediátorom vo vzťahu medzi dysfunkčnými myšlienkami a depresiou (11). 
Nízka sebaúcta je faktorom významne ovplyvňujúcim sociálnu dysfunkciu u pacientov s 
CF v porovnaní s dospelou zdravou populáciou (12). Štúdia autorov Platten et al. ukázala, 
že emočné fungovanie a sebaúcta boli dôležitými prediktormi symptómov mentálneho 
zdravia (13). Podľa našich poznatkov vplyv sebaúcty na kvalitu života pacientov s CF,  v 
kontexte ďalších psychologických faktorov ako sú anxieta a depresia,  v literatúre zatiaľ 
skúmaný nebol. Cieľom tejto štúdie bolo preto zhodnotiť úroveň psychickej pohody a 
sebaúcty u pacientov s CF a preskúmať ich vzťah ku kvalite života, po kontrolovaní pre 
vplyv relevantných sociodemografických a medicínskych faktorov. 

materiál a metódy

Vzorka
Vzorku tvorilo 53 adolescentov a  dospelých (≥ 14 rokov) s cystickou fibrózou zo 4 CF 
centier na Slovensku, z Košíc a Banskej Bystrice. Zber dát prebiehal v rokoch 2008-
2010 formou štruktúrovaného interview, seba-výpoveďových dotazníkov a dát získaných 
zo zdravotnej dokumentácie pacienta.  

Metodiky
Kvalita života bola meraná pomocou CFQ-R - Cystic Fibrosis Questionnaire-Revised, 
ktorý je dotazníkom kvality života určeným špecificky pre pacientov s CF (14). Škála 
pozostáva z 50 položiek merajúcich kvalitu života v 12 doménach. Položky sú hodnotené 
na 4-bodovej Likertovej škále. Pre každú z domén sa vyrátava štandardizované skóre, 
ktoré sa pohybuje v rozpätí 0-100.  Vyššie skóre znamená vyššiu kvalitu života. 
Pre meranie psychickej pohody bola použitá škála HADS - Hospital Anxiety and Depression 
Scale  (15). Škála pozostáva  zo 14 položiek,  z toho 7 sýti dimenziu anxiety a 7 dimenziu 
depresie. Pacienti odpovedajú prostredníctvom 4-bodovej škály, kde 0=neprítomnosť 
problému a 3=problém je jednoznačne prítomný a závažný. Skóre nadobúda hodnoty 
od 0 do 21 pre každú subškálu. Vyššie skóre indikuje vyššiu mieru anxiety a depresie. 
Škála RSE - Rosenberg Self-Esteem Scale je validná a reliabilná škála merajúca 
všeobecnú úroveň sebaúcty (16). Škála pozostáva z 10 položiek, 5 pozitívne a 5 
negatívne formulovaných. Celkové skóre sa pohybuje v rozpätí 10-40, pričom vyššie 
skóre znamená vyššiu úroveň sebaúcty. 
Sociodemografické dáta (vek, pohlavie, vzdelanie) boli získané prostredníctvom 
sebavýpoveďového dotazníka. Základné medicínske dáta boli získané zo zdravotnej 
dokumentácie pacientov.

Štatistické analýzy
Pre základný popis dát boli použité metódy deskriptívnej štatistiky (aritmetický priemer, 
smerodajná odchýlka, rozpätie). T-test a chi-kvadrát boli použité na skúmanie rozdielov 
medzi mužmi a ženami. Viacnásobná lineárna regresia, metóda ‘Enter‘, bola použitá 
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na identifikáciu variancie kvality života pomocou sociodemografických premenných 
(pohlavie, vek), klinických premenných (FEV1, BMI) a psychologických premenných 
(anxieta, depresia, sebaúcta). Štatistická analýza bola realizovaná s využitím 
štatistického softvéru IBM SPSS (Statistical Package for the Social Science) verzia 20.0 
(SPSS Inc., Chicago, IL, USA). 

Výsledky
Základná deskriptívna štatistika je uvedená v tabuľke 1. Výskumný súbor tvorilo 
53 pacientov s cystickou fibrózou, z toho bolo 27 mužov (50,9%). Priemerný vek 
pacientov bol 23,9 rokov, smerodajná odchýlka 10,0. Medzi mužmi a ženami nebol 
štatisticky významný rozdiel v žiadnom zo sociodemografických parametrov. Muži 
sa ale signifikantne líšili od žien v počte známych a neznámych mutácií, a taktiež aj 
v piatich CFQ-R doménach kvality života. Ženy mali štatisticky významne nižšie skóre 
v  doménach: emočné fungovanie, sociálne fungovanie, liečba, percepcie zdravia a 
respiratóne symptómy. Prevalencia symptómov anxiety bola 7,8% a ďalších 9,8% CF 
pacientov malo hraničné skóre. Prevalencia symptómov depresie spolu s hraničným 
skóre bola 4,2%. 

Výsledky lineárnej regresnej analýzy v tabuľke č.2 ukázali, že sebaúcta bola 
signifikantným faktorom ovplyvňujúcim kvalitu života v piatich CFQ-R doménach: fyzické 
fungovanie, vitalita, emočné fungovanie, sociálne fungovanie a vnímanie zdravotného 
stavu, a to aj po kontrolovaní pre vplyv sociodemografických premenných (vek, pohlavie), 
klinických premenných (BMI, FEV1), a tiež symptómov  anxiety a depresie. Po zadaní 
všetkých premenných do regresnej rovnice celková vysvetlená variancia  CFQ-R domén 
sa pohybovala v rozpätí 9-41%. Najnižšia vysvetlená variancia bola pre doménu ‘vnímanie 
tela‘ a najvyššia pre doménu ‘percepcie zdravia‘.
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Tabuľka 1. Základné charakteristiky vzorky 

 celá vzorka muži ženy p-hodnota 

 n (%) alebo 
AP±SD  

n (%) alebo 
AP±SD 

n (%) alebo 
AP±SD 

 

n  53 27 (50.9) 26 (49.1)  
vek 23.9±10.0 23.6±10.7 24.4±9.4 .755 
vzdelanie    .498 
 základné 29 (54.7) 16 (59.3) 13 (50.0)  
 stredoškolské 24 (45.3) 11 (40.7) 13 (50.0)  
genetika    .018 
 2 známe mutácie 23 (48.9) 7 (29.2) 16 (69.6)  
 1 známa mutácia 16 (34.0) 12 (50.0) 4 (17.4)  
 2 neznáme mutácie 8 (17.0) 5 (20.8) 3 (13.0)  
BMI    .143 
 ≤ 18 15 (31.9) 10 (41.7) 5 (21.7)  
 > 18 32 (68.1) 14 (58.3) 19 (78.3)  
FEV1    .336 
 30-50% 7 (14.9) 2 (8.3) 5 (21.7)  
 51-70% 9 (19.1) 4 (16.7) 5 (21.7)  
 71-100% 31 (66.0) 18 (75.0) 13 (56.5)  
mikrobiológia     
 PSA 16 (30.2) 5 (18.5) 11 (42.3) .059 
 STA 19 (35.8) 13 (16.7) 6 (23.1) .057 
 BC 2 (3.8) 0 (0) 2 (7.7) .142 
CFQ-R     
 fyzické fungovanie 70.9±26.4 76.4±25.7 65.5±26.4 .140 
 rolové fungovanie 73.8±21.0 75.5±23.7 72.1±18.2 .560 
 vitalita 50.6±16.9 55.0±12.9 46.1±19.3 .058 
 emočné fungovanie 75.9±14.2 79.9±13.4 72.0±14.1 .044 
 sociálne fungovanie 71.6±19.5 81.8±14.5 61.3±18.5 .000 
 vnímanie tela 70.7±19.2 69.6±18.5 71.8±20.2 .692 
 stravovanie 81.1±18.6 80.6±16.7 81.6±20.6 .813 
 liečba 45.1±28.9 56.4±28.9 33.3±24.1 .003 
 percepcie zdravia 58.9±23.4 65.4±22.5 52.1±22.8 .038 
 váha 53.8±41.3 50.0±36.8 57.7±45.8 .507 
 respiratórne symptómy 73.6±19.8 80.8±11.7 66.1±23.5 .006 
 trávenie 81.3±21.2 81.5±24.1 81.2±18.3 .961 
HADS anxieta 4.5±3.7 4.5±4.3 4.4±3.1 .926 
 > 7 < 11 5 (9.8) 2 (7.7) 1 (4.2)  
 ≥ 11 4 (7.8) 3 (11.5) 1 (4.2)  
HADS depresia 2.7±2.8 3.1±3.4 2.3±2.1 .357 
 > 7 < 11 1 (2.1) 3 (12.0) 0 (0)  
 ≥ 11 1 (2.1) 1 (4.0) 0 (0)  
RSE 30.2±3.4 30.4±3.1 30.0±3.7 .713 

AP±SD  - aritmetický priemer a smerodajná odchýlka, BMI - Body mass index, FEV1 - Forced expiratory volume, PSA -  Pseudomonas 

aeruginosa , STA – Staphylococus aureus, BC- Burkholderia cepacia,  CFQ-R  - Cystic Fibrosis Questionnaire Revised,  HADS  - Hospital 

Anxiety and Depression Scale, RSE - Rosenberg Self-Esteem Scale, chýbajúce dáta n=6 pre premenné: genetika, BMI, FEV1 
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Diskusia
Cieľom tejto štúdie bolo zhodnotiť úroveň psychickej pohody a sebaúcty u pacientov 
s CF a preskúmať ich vzťah ku kvalite života, po kontrolovaní pre vplyv relevantných 
sociodemografických a medicínskych faktorov. 
Prevalencia symptómov anxiety a depresie bola v našej vzorke nižšia v porovnaní s 
niektorými predchádzajúcimi európskymi štúdiami. Prevalencia anxiety u poľských 
CF pacientov, hodnotená dotazníkom HADS - Hospital Anxiety and Depression Scale,  
bola 25% a ďalších 28% malo hraničné hodnoty (17).  Prelavencia axiety u nemeckých 
pacientov bola 19%, avšak tieto údaje sa nelíšia od štandardnej zdravej nemeckej 
populácie (18). Na druhej strane, štúdia realizovaná u belgických CF pacientov (19) 
uvádza anxietu iba 8,8% pacientov, čo je porovnateľné s údajmi našej vzorky (7,8%). 
Prevalencia depresie v našej vzorke bola v porovnaní s anxietou ešte nižšia. Celkovo 
iba 2,1% pacientov trpelo depresiou a ďalších 2,1% malo hraničné hodnoty. Tieto údaje 
sú trocha nižšie, ale stále v súlade s prechádzajúci výskumami, uvádzajúcimi hodnoty 
prevalencie depresie v rozmedzí 5-17% (5). 
Výsledky lineárnej regresie potvrdili náš predpoklad dôležitosti sebaúcty pre kvalitu 
života pacientov s CF. Sebaúcta bola najdôležitejšou vysvetľujúcou premennou 5 z 
12 domén dotazníka kvality života CFQ-R. Zároveň bola najdôležitejšou vysvetľujúcou 
premenenou 3 zo 4 kľúčových domén CFQ-R, a to konkrétne domén: fyzické fungovanie, 
emočné fungovanie a sociálne fungovanie. Jedine v rámci domény rolové fungovanie 
hodnoty nedosiahli štatistickú významnosť. Ďalšími dvoma CFQ-R doménami, ktoré 
boli štatisticky významne vysvetlené hodnotami sebaúcty boli domény vitalita a 
percepcie zdravia. Tieto výsledky boli štatisticky významné aj po kontrolovaní pre 
vplyv relevantných sociodemografických premenných (vek, pohlavie), medicínskych 
premenných (BMI, FEV1), a tiež symptómov anxiety a depresie.  Výsledky našej štúdie 
sú v súlade s výsledkami autorov Platten et al. (13), ktoré ako jedni z mála skúmali 
vzťah medzi sebaúctou a kvalitou života u pacientov s CF. Ich výsledky potvrdzujú, že 
sebaúcta je úzko prepojená s kvalitou života pacientov s CF, korelačné koeficienty pre 
jednotlivé domény sa pohybovali v rozmedzí 0,48 pre vzťah medzi fyzickým fungovaním 
a sebaúctou až po 0,73 pre doménu emočné fungovanie. 

Odporúčania pre prax
Napriek tomu, že závažnosť ochorenia je jedným z najdôležitejších determinantov 
kvality života, výsledky danej štúdie poukazujú na dôležitosť aj iných faktorov, a 
to konkrétne psychologických premenných ako sú psychická pohoda (anxieta, 
depresia) a sebaúcta.  Pre niektorých pacientov dôležitosť týchto premenných 
dokonca významne prevyšuje rolu klinických premenných. Psychologické 
intervencie zamerané na zlepšenie psychickej pohody CF pacientov a zvyšovanie 
ich sebavedomia by preto mali byť štandardnou súčasťou terapeutických postupov v 
rámci komplexného manažmentu chronických chorôb. 
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Autori by radi vyjadrili poďakovanie Slovenskej Asociácii Cystickej Fibrózy a tiež všetkým 
CF pacientom, bez ktorých by realizácia daného výskumu nebola možná. 
táto práca bola podporovaná Agentúrou na podporu výskumu a vývoja na základe 
Zmluvy č. APVV-0220-10 (80%). taktiež, táto práca bola podporovaná Agentúrou 
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≤ 3 % 50 % 6 % 21 % 21 % 25 % 23 % 39 %

4 – 5 % 11 % 3 % 17 % 33 % 28 % 24 % 19 %

6 – 7 % 38 % 84 % 34 % 34 % 39 % 28 % 20 %

8 – 9 % 0 % 2 % 14 % 9 % 7 % 5 % 15 %

≥ 10 % 2 % 0 % 14 % 2 % 3 % 20 % 7 %
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Hypertonic saline solution in the treatment of CF:

A new, global survey confirms that nebulised hypertonic saline 

solutions (HS) have now become firmly established all over 

the world as a treatment option for patients suffering from 

cystic fibrosis (CF) [1]. As part of this survey, responses were 

evaluated from about 200 CF doctors and information from 

approximately ten thousand CF patients (age > 6 years) in the 

EU countries and the US. According to the responses, 86.4% 

of physicians who specialise in the treatment of CF recommend 

nebulised hypertonic saline solutions to their patients with this 

disease. In Europe, the most frequently used administration 

method is inhalation of 3-7% saline solutions (see table) twice 

daily.

The Cochrane Collaboration concludes that there is sufficient 

evidence to recommend HS for the treatment of CF [2]. Wark 

and McDonald summarised the findings of their extensive 

meta analysis as follows: “HS did improve quality of life and 

reduce pulmonary exacerbations.” 

The survey was conducted by Agent et al. and revealed that the hypertonic saline 
solutions used most frequently by CF patients in Europe are in concentrations from 
3-7% [table adapted from 1].

Cochrane Review confirms: “HS did improve quality 

of life and reduce pulmonary exacerbations” [2].

established worldwide,  
effective and safe

Countries

HS  
concentration

Facts about worldwide use of HS to treat cystic fibrosis:

Frequency:  86.4% of physicians specialising in the treatment of  
CF recommend HS to their patients [1]

Dosage: 3-7% HS twice a day [1]

 Timing: Before or during physiotherapy [15]
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Authors of studies and reviews also agree that inhaled hyper-

tonic saline solution represents an effective yet inexpensive 

adjunct therapy for cystic fibrosis [3-6].

The fact that inhalation of hypertonic saline solution signifi-

cantly improves mucociliary clearance and the lung function 

of CF patients has been confirmed in four separate studies 

[7-10]. Children suffering from CF who are not able to cough 

mucus out of their lungs spontaneously also benefit from the 

secretion-mobilising effect of HS [4, 11]. Existing evidence also 

suggests strongly that HS is tolerated well by children and 

nursing infants. Three publications that appeared between 

2007 and 2011 reveal that even babies aged 4 months and 

older tolerate HS well [2, 12, 13].

CF patients also appreciate the practical aspect of HS inhala-

tion, and report that “HS is a useful adjunct to their airway 

clearance treatment that is easy to fit into their treatment 

regimen” [14]. According to the Cochrane Review, the best 

physiotherapeutic results are achieved when inhalation is car-

ried out either before or while respiratory tract clearance meth-

ods are applied [15].

“Patients report HS is a useful adjunct to their 

airway clearance treatment that is easy to fit into 

their treatment regimen.” [14]

The eFlow®rapid membrane nebuliser (manufactured by PARI 

Pharma GmbH) is ideally designed to nebulise HS. A study 

conducted by Elkins and colleagues showed that when 

MucoClear® 6% is administered using the eFlow®rapid,  

tolerability is good [16]. Moreover, the very short inhalation 

time of 3.9 minutes for a 4-ml ampoule of MucoClear® 6% 

[16] helps to improve patient compliance significantly, which 

in turn leads to substantially improved quality of life among 

cystic fibrosis patients [17]. 

MucoClear® 6% effective and safe for cystic fibrosis:

Customised for convenient and safe use with PARI nebulisers. 
Best performance with eFlow®rapid

Sterile – 4 ml ready to use ampoules

Mobile – easy to use everywhere

Sources:
 [1] Agent P et al. 2012; oral presentation ECFC:298
 [2]  Wark P & McDonald VS 2009; Cochrane Database Syst Rev. 

(2):CD001506
 [3] Dellon EP et al. 2008; Pediatr Pulmonol. 43:1100
 [4] Elkins MR et al. 2006; N Engl J Med 354:229
 [5] Riedler J et al. 1996; J Paediatr Child Health. 32(1):48
 [6] Shoseyov D et al. 2011; Am J Respir Crit Care Med. 183(11):1444
 [7] Eng PA et al. 1996; Pediatr Pulmonol. 21:77
 [8] Robinson M et al. 1996; Am J Respir Crit Care Med. 153(5):1503
 [9] Donaldson SH et al. 2006; N Engl J Med. 354(3):241

 [10] Amin R et al. 2010; Thorax 65: 379
 [11] De Boeck K et al. 2000; Eur Respir J 16: 91
 [12] Rosenfeld M et al. 2011; Pediatr Pulmonol. 46(7):666
 [13] Subbarao P et al. 2007; Pediatr Pulmonol. 42:471
 [14] Langman HB et al. 2008; J Cyst Fibros. 7(Suppl 2):S71
 [15] Dentice RL et al. 2012; J Physiother. 58(1):33
 [16]  Elkins MR et al. 2006; Pediatric Pulmonology 2006  

(suppl 29):292
 [17] Thuilliez C et al. 2008; J Cyst Fibros. 7 (Suppl 2):S67
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CENTRÁ PRE LIEČBU CF

DETI
BRATISLAVA

825 56
FNsP BA Ružinov, Krajinská 91

Klinika detskej pneumológie SZU UN Bratislava - pracovisko Podunajské Biskupice
0918 660 660, 0915 756 480

MUDr. OROSOVÁ Jaroslava – primárka 
orosova@ru.unb.sk
0905 695 617, 0905 599 756

MUDr. MIKULÁŠOVÁ Ingrid
mikulasova@ru.unb.sk

0905 699 025
Rehabilitácia: 0918 379 661, 0918 379 665
  HAPČOVÁ Ľuba
  hapcova@ru.unb.sk

BANSKÁ BYSTRICA
974 00

DFNsP – Centrum CF, II. detská klinika SZU, L. Svobodu 4, 974 09
048/4726 570

MUDr. TAKÁČ Branko
btakac@dfnbb.sk
048/4726 570
0905 138 180

KOŠICE
040 11

Klinika detí a dorastu DFN - Centrum CF, Trieda SNP 1
055/235 4151

MUDr. FEKETEOVÁ Anna - primárka
feketeova@dfnkosice.sk
0905 583 680

Rehabilitácia: KOLCUNOVÁ Petra  
  kolcunova1@post.sk
  0905 832 572

DOLNÝ SMOKOVEC
059 21

ŠÚ DTaRCH
052/44 12 111, 052/44 12 222

MUDr. MIŠKOVSKÁ Martina - primárka
miskovska@sudtarch.sk
052 / 44 12 266, 0911 547 854

MUDr. KAYSEROVÁ Hana
kayserov.hana@gmail.com

0905 696 194, 0905 695 399

Rehabilitácia: MACHOVCOVÁ Miroslava
BECÍKOVÁ Anna

048/4726 523, 048/4726 536,
048/4726 520

Bc. Pituchová Katarína – CF sestra
055/235 4151
0910 175 151

MUDr. ŠALAMONOVÁ Katarína
MIZEROVÁ Janka

055/ 633 1503

NÁGLOVÁ Imelda
VRANKOVÁ Etela
GOLDMANNOVÁ Júlia

Rehabilitácia: 
DIČOVÁ Katarína, Mgr.
JADUŠOVÁ Anna, 0905 144 877
PAYERCHINOVÁ Darina 
RUSNÁKOVÁ Viera, Bc.
SMOLKOVÁ Margita  
SOCHOROVÁ Mária 
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DOSPELÍ
BRATISLAVA

826 06
Centrum CF Klinika pneumológie I.SZU a UN Bratislava, Nemocnioca Ružinov, 

Ružinovská 6
02/48 234 111, 02/48 234 785

Doc. MUDr. HÁJKOVÁ Marta – primárka
hajkova@unb.sk
02/48234 442

Rehabilitácia: 02/48 234 398
  BIKSADSKÁ Jarmila
  0903 132 298
  

BANSKÁ BYSTRICA
974 01

OPaF Centrum CF, FNsP F.D.Roosevelta, L.  Svobodu 1
048/441 3600, 2656

MUDr. BÉREŠOVÁ Eva
eva.beresova@gmail.com
0908 913 272

KOŠICE
041 90

Klinika pneumológie a ftizeológie – Centrum CF, UN L. Pasteura
Rastislavova 43

055/615 2641, 2642, 005/615 2645, 2651, 2652,2653

MUDr. SOMOŠ Andrej – primár
andrej.somos@unlp.sk
0907 039 838
MUDr. KOPČOVÁ Lenka
lenka.kopcova@centrum.sk
0903 563 592
  

SLOVENSKÁ ASOCIÁCIA CYSTICKEJ FIBRÓZY
Park Angelinum 2, 040 01 KOŠICE

www.cfasociacia.sk

MUDr. Katarína ŠTĚPÁNKOVÁ  - predsedkyňa
stepankova@cfasociacia.sk, kstep@ke.telecom.sk

0903 608 455, 0948 608 455

Ing. Pavol FABIÁN - revízor
fabian.pavol@centrum.sk

0903 544 754

Bankové spojenie: Sberbank Slovensko, pobočka Košice
Číslo účtu: 4350 296 102/3100

MUDr. REMIŠ Branislav
branorem@gmail.com

02/48234 488, 389, 697

Rehabilitácia: KULIŠIAKOVÁ Denisa
0903/724 799 

Rehabilitácia: 055/615 2084, 2090
MUDr. KUBINCOVÁ Anna
BENOCZOVÁ Jitka, 0915 939 758
NAGYOVÁ Zuzana, 0903 653 705
SZEMANOVÁ Ingrid, 0905 104 903
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Projekt Odovzdávanie skúseností na zabezpečenie lepšej starostlivosti pacientov s cystickou fibrózou v 
Zakarpatskom regióne je implementovaný v rámci programu cezhraničnej spolupráce ENPI Maďarsko-
Slovensko-Rumunsko-Ukrajina 2007-2013 (www.huskroua-cbc.net) a je spolufinancovaný Európskou 
úniou sumou 100 000 EUR prostredníctvom Nástroja európskeho susedstva a partnerstva /ENPI/. 
Globálnym cieľom programu je zintenzívniť a prehĺbiť spoluprácu v oblasti trvalo udržateľného, 
sociálneho, environmentálneho a ekonomického rozvoja medzi ukrajinskými regiónmi Zakarpatia, Ivano-
Frankivska a Černivetska  a oprávnenými programovými územiami Slovenska, Maďarska a Rumunska.
Európskej únia sa skladá z 27 členských štátov, ktoré sa odhodlali k postupnému prepojeniu svojich 
know-how, zdrojov a osudov. Počas spoločného 50 rokov trvajúceho obdobia rozširovania EÚ si 
vybudovali priestor pre stabilitu, demokraciu a trvalo udržateľný rozvoj pri zachovávaní kultúrnej 
rozmanitosti, tolerancie a individuálnej slobody. Európska únia sa zaviazala zdieľať dosiahnuté 
výsledky a ich hodnoty s krajinami ako aj s ľuďmi žijúcimi za jej hranicami. Výkonným orgánom EÚ je  
Európska komisia.  
Program cezhraničnej spolupráce ENPI Maďarsko-Slovensko-Rumunsko-Ukrajina je implementovaný 
v období rokov 2007-2013 na vonkajšej hranici členských štátov EÚ a Ukrajiny. Nástroj európskeho 
susedstva a partnerstva /ENPI/ je zameraný na podporu cezhraničnej spolupráce na vonkajšej hranici 
EÚ. 
Globálnym cieľom programu je zintenzívniť a prehĺbiť spoluprácu v oblasti trvalo udržateľného, 
sociálneho, environmentálneho a ekonomického rozvoja medzi ukrajinskými regiónmi Zakarpatia, Ivano-
Frankivska a Černivetska  a oprávnenými programovými územiami Slovenska, Maďarska a Rumunska. 
Spoločným riadiacim orgánom programu je Národná rozvojová agentúra Maďarska.
Oficiálnou internetovou stránkou programu je www.huskroua-cbc.net.
Vyhlásenie: Táto publikácia bola vytvorená s podporou Európskej únie. Za obsah publikácie v plnej 
miere zodpovedá Slovenská Asociácia Cystickej Fibrózy a publikácia v žiadnom prípade neodráža 
názory Európskej únie. 

The project Transfer of know-how  to ensure better care for Cystic Fibrosis patients in Zakarpattya 
region was implemented under the Hungary-Slovakia-Romania-Ukraine ENPI Cross-Border Cooperation 
Programme 2007-2013 (www.huskroua-cbc.net), and is co-financed by the European Union through 
the European Neighbourhood and Partnership Instrument. The overall objective of the Programme is 
to intensify and deepen cooperation in an environmentally, socially and economically sustainable way 
between Zakarpatska, Ivano-Frankivska and Chernivetska regions of Ukraine and eligible and adjacent 
areas of Hungary, Romania and Slovakia. 
The European Union is made up of 27 Member States who have decided to gradually link together their 
know-how, resources and destinies. Together, during a period of enlargement of 50 years, they have 
built a zone of stability, democracy and sustainable development whilst maintaining cultural diversity, 
tolerance and individual freedoms. The European Union is committed to sharing its achievements and its 
values with countries and peoples beyond its borders. The European Commission is the EU’s executive 
body.
The Hungary-Slovakia-Romania-Ukraine ENPI Cross-border Cooperation Programme is to be implemented 
in the period of 2007-2013 on the external border of the participating EU Member States with Ukraine. 
The European Neighbourhood and Partnership Instrument supports cross-border co-operations on the 
external borders of the EU.
The overall objective of the Programme is to intensify and deepen cooperation in an environmentally, 
socially and economically sustainable way between Zakarpatska, Ivano-Frankivska and Chernivetska 
regions of Ukraine and eligible and adjacent areas of Hungary, Romania and Slovakia. The Joint 
Managing Authority of the Programme is the National Development Agency, Hungary. The website of the 
Programme is www.huskroua-cbc.net
Disclaimer: This publication has been produced with the assistance of the European Union. The contents 
of this publication are the sole responsibility of Slovak Cystic Fibrosis Association   and can in no way be 
taken to reflect the views of the European Union.

Проект  Впровадження новітніх можливостей щодо кращого   догляду за пацієнтами з 
муковісцидозом в Закарпатській області здійснюється(вався) в рамках Програми прикордонного 
співробітництва ЄІСП Угорщина-Словаччина-Румунія-Україна 2007-2013 (www.huskroua-cbc.
net), і співфінансується Європейським Союзом через Європейський інструмент сусідства та 
партнерства. Загальна мета програми полягає у посиленні та поглибленні співробітництва 
між Закарпатською, Івано-Франківською та Чернівецькою областями України і прийнятними 
та додатковими регіонами Угорщини, Румунії та Словаччини в екологічно-, соціально- та 
економічно-сталий спосіб.
Європейський Союз складається з 27 країн-членів, які вирішили поступово об‘єднати свої знання, 
ресурси та долі. Разом, за 50 років розширення, вони створили зону стабільності, демократії 
та сталого розвитку, зберігши культурні відмінності, виявляючи толерантність і гарантуючи 
свободу особистості. Європейський союз готовий розділяти свої досягнення та цінності з країнами 
і народами за межами його кордонів.
Європейська Комісія є виконавчим органом ЄС.
Програму прикордонного співробітництва ЄІСП Угорщина-Словаччина-Румунія-Україна буде 
реалізовано протягом 2007-2013 рр. на зовнішніх кордонах цільових країн-членів ЄС та України. 
Європейський інструмент сусідства та партнерства підтримує транскордонну співпрацю на 
зовнішніх кордонах ЄС.
Загальна мета програми полягає у посиленні та поглибленні співробітництва між Закарпатською, 
Івано-Франківською та Чернівецькою областями України і прийнятними та додатковими 
регіонами Угорщини, Румунії та Словаччини у екологічно-, соціально- та економічно-сталий 
спосіб.
Спільним Органом Управління Програми є Національне агентство розвитку Угорщини. Веб-сайт 
Програми www.huskroua-cbc.net
Ця публікація була підготовлена за сприяння Європейського Союзу. Зміст публікації є предметом 
відповідальності Словацької Асоціації муковісцидозу  і жодним чином не може розглядатися як 
відображення точки зору Європейського Союзу.
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