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Souhrn: Popisujeme pfipad dospélého pacienta, u néhoz byla diagnostikovana sarkoiddéza, a az po daldich 2 letech byla u téhoZ pacienta
zjisténa i atypicka varianta cystické fibrézy. Cysticka fibréza a sarkoidéza jsou méné bézné nemoci, které se jen vzacné vyskytuji spolecné,
coz dokazuje i omezeny pocet publikovanych pfipadd koincidence téchto nemoci v zahraniénf literatufe. Na druhou stranu koincidence je
mozn4, a navic jedna z téchto nemoci mize zistat dlouho nerozpoznana. Mozna souvislost mezi obéma nemocemi se podle dostupnych
informaci zda méné pravdépodobnd a spolecny vyskyt obou nemoci se jevi jako nahodny.
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Hidden cystic fibrosis in patient suffering from sarcoidosis

Summary: We describe a case of an adult patient, whom sarcoidosis was diagnosed at first and cystic fibrosis was also discovered 2 years
later on. Cystic fibrosis and sarcoidosis are uncommon diseases that only rarely occur together. On the other hand, the coincidence of
sarcoidosis and cystic fibrosis is possible, and, moreover, one of the diseases can remain undiagnosed long time. Relationship between
sarcoidosis and cystic fibrosis seems not to be probable, in accordance with recent medical reports, and the coincidence of both condi-

tions appears as sporadic.
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Uvod

Sarkoidéza je méné bézné granulo-
matdzni onemocnéni, které patfi do
skupiny intersticidlnich plicnich pro-
cest (IPP) neboli difuznich parenchy-
matdéznich onemocnéni plic ¢itajicich
priblizné 200 nosologickych jedno-
tek [1,2]. Sarkoiddza je systémové one-
mocnéni neznamé etiologie s plicnimi
a mimoplicnimi projevy. Historie po-
znadvani nemoci spadd do 19. sto-
leti [3]. Nazev sarkoidéza pochdazi ze
slozeniny 2 slov - ,sark” a ,0id“, coZ
znamend ,podobny masu“, a nézev
pravdépodobné vychdzi z prvnich his-
topatologickych popisti nemoci [4].
Toto onemocnéni patfi mezi zdhady
mediciny nejen nedostate¢né pozna-
nou etiologif, ale i pestrostf klinickych
ptiznakad.

Sarkoidéza je granulomatézni sy-
stémovy zanétlivy proces s celosvéto-
vym vyskytem a postihuje jedince viech
etnik a vékovych skupin. Sarkoidéza
patii k IPP nezndmé etiologie. Zvazo-
van je infekéni pivod nemoci, zejména
mykobakterie, propionibakterie a jiné,
jakoz i genetickd predispozice (variabi-
lita v oblasti genu pro molekuly hlav-

niho histokompatibilniho systému
HLA I. a Il. tfidy). Je velmi pravdépo-
dobné, Ze nemoc se vyviji po expozici
specifickym antigenim zevniho pro-
stiedi u geneticky predisponovanych
jedinct. Epidemiologicka data jsou ne-
presnd, protoze sarkoidéza miize pro-
bihat az u 1/3 pacientd zcela asympto-
maticky nebo muZe dojit v zavislosti
na stadiu nemoci ke spontdnnimu vy-
léceni [5]. V CR dosahuje incidence
kolem 3,1/100 000, prevalence viech
forem je 63,1/100 000 [6]. Onemoc-
néni prevazné postihuje Zeny a pomér
muzi : Zeny je 1: 2,35 [5]. Mortalita je
nizkd a uddvéd se mezi 3 a4 % [5].
Deskriptivni definice sarkoidé6zy zni:
sarkoidéza je systémové onemocnénf{
nezndmé pticiny. Obvykle postihuje
dospélé pacienty mladého a stfedniho
véku a casto se projevuje jako obou-
strannd hilova lymfadenopatie, plicni
infiltrace, o¢nf a kozn{ léze. Postizeny
mohou byt také jatra, slezina, lymfa-
tické uzliny, slinné Zlazy, srdce, nervovy
systém, svaly, kosti a jiné orgdny. Dia-
gnézu sarkoiddzy je mozZné stanovit,
kdyz klinické a radiologické nalezy pod-
poti prikaz nekazeifikujictho granu-

lomu. Granulomy jinych zndmych p¥i-
¢in a lokdlni sarkoidni reakce maji byt
vylouceny (prohldseni expertli Ameri-
can Thoracic Society - ATS, European
Respiratory Society - ERS, World As-
sociation of Sarcoidosis and Other
Granulomatous - WASOG o sar-
koidéze z roku 1999) [1,2]. Diagnéza
sarkoidézy miZe byt pravdépodobnd
pti nepfitomnosti histologického ové-
feni, pokud klinika, ndlezy radiolo-
gické a nalezy pti vysetfeni bronchoal-
veolarni tekutiny koreluji s diagnézou
sarkoidézy [7].

Morfologickad definice sarkoidézy
zni: nemoc je charakterizovdna granu-
lomy z epiteloidnich bunék v rtiznych
orgédnech a tkanich, které vznikaji aku-
mulaci T-lymfocytl a transformova-
nych makrofagl. V granulomech nedo-
chdzi ke kazeifikaci, ackoli fibrinoidni
nekréza muze byt v jejich centru pfi-
tomna. Granulomy vedou k tplné re-
zoluci nebo k hyalinni fibréze [1,2].

Cysticka fibréza (CF), ve star$im po-
jmenovéani mukoviscidéza, je vrozené
autozomadlné recesivni dédi¢né, mul-
tisystémové a letdlni onemocnéni. CF
je v soucasné dobé sice stéle nevylé-
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Citelné, ale 1écitelné onemocnéni. Se
zlepSenim terapeutickych moznosti se
prodluzuje délka Zivota nemocnych
s CF. Median preZitf je 33-35 let [8,9].
CF postihuje orgény s epitelidlnim po-
vrchem. Je charakterizovdna postupné
se zhorsujicim postizenim plic z di-
vodu opakovanych infekei dychacich
cest nebo chronické infekce dychacich
cest, vysokou koncentraci chloridd
v potu, celkovym neprospivanim pfi in-
suficienci zevni sekrece pankreatu a az
u 98 % muzl neplodnosti p¥i obstruk-
tivni azoospermii. Etiopatogeneze
nemoci, na rozdil od sarkoiddzy, je
zndma. Jde o mutaci CFTR genu (cystic
fibrosis transmembrane conductance
regulator) [10-12] objevenou v roce
1989. Lokalizace genu je na dlouhém
raménku chromozomu 7 (7q). Bil-
kovinny produkt genu je chloridovy
kanal v apikadlni membrané epitelial-
nich bunék. U cystické fibrézy je nepri-
chodny pro chloridové ionty. Celkem
je dosud zndmo vice nez 1 902 mu-
taci, které se déli do t¥id podle zavaz-
nosti, s jakou se manifestuji. Mutace
[., 1. a lll. tFidy jsou takzvané ,tézké,
zdvazné“ mutace, charakterizované
minimaln{ aktivitou a nepfitomnostf
proteinu CFTR. Jsou spojeny s klasic-
kou formou CF, zvy3enim koncentrace
chloridti v potu, nedostate¢nou zevn{
sekreci pankreatu, postupné se zhor-
Sujicim sinopulmondlnim onemocné-
nim a muzskou neplodnosti. Mutace
IV. a V. t¥idy jsou takzvané ,mirné“
mutace, jsou spojeny s vy$3( variabili-
tou klinického prabéhu oproti tfidam
[-111 a signifikantné ¢astéji se nachdzejf
u atypickych, monosymptomatickych
forem CF[8,9]. Pokud je u nemocného
ptitomna alespori jedna z mirnych mu-
taci, pak nemusi byt pfitomna nedo-
state¢nost zevni sekrece pankreatu
a koncentrace chloridd v potu miZze
byt jen hrani¢ni. U téchto pacientd
byva zjistovan pozdni zac¢dtek nemoci
a méné zdvazné projevy postizeni dy-
chaciho ustroji [8]. Molekularné gene-
tické vysetieni potvrd( diagnézu CF na-
lezenim 2 mutaci [8,13,14]. Nejcastéjsi
z nich, F508del, je pfitomna na 68 %

330

chromozom@ ceskych nemocnych
s CF. CF postihuje stejné obé pohlavi
a pomér nemocnych na zivé narozené
je 1:2500-4 500. V Ceské republice
se narodi s CF kazdy rok 28-40 déti.
Diagnostikovdna je neceld polo-
vina [8,15]. Kazdy 25.-30. znés je nosi-
¢em. Kazdé 676. manZzelstvl je manzel-
stvim 2 nosicd genu CFTR. V soucasné
dobg je diagnostikovano v Ceské re-
publice do 500 nemocnych [15]. Pred-
pokladany medidn preziti déti naroze-
nych v 21. stoleti je vice nez 50 let [13].

Diagnosticka kritéria pro cystickou
fibrézu jsou tato: 1 a vice projevd one-
mocnénf, které zahrnujf respiraénf pi-
znaky, gastrointestindln{ p¥iznaky, po-
ruchy vyzivy, syndrom ztraty soli +
+ pozitivni rodinnd anamnéza a pozi-
tivni novorozenecky screening, soucasné
2 avice pozitivnich potnich testd, 2 ,kla-
sické“ mutace CFTR genu [8,13-19].
CF nemdZeme vyloudit ani tehdy,
pokud u nemocného s charakteristic-
kymi klinickymi p¥iznaky a 2 mutacemi
typickymi pro CF prokaZeme jen hra-
ni¢nf potnf{ test. Rovnéz nemGzeme CF
vyloudit u nemocného, ktery ma kli-
nické ptiznaky spojené s CF, ma po-
zitivn{ potni test, ale nenajdeme u ngj
Zzadnou z mutaci typickych pro CF.
V soucasné dobé se vysetfuje stan-
dardné 30-40 CFTR mutaci [8,13-19].

Cystickd fibréza a sarkoidéza jsou
onemocnéni, kterd se jen vzacné vysky-
tuji spole¢né. Pestrost projevil muze
v nékterych pfipadech vést k tomu,
Ze v terénu sarkoidézy jsou prehléd-
nuta jind onemocnéni. Nasi kazuisti-
kou chceme demonstrovat moznost
soucasného vyskytu dlouhodobé ne-
diagnostikované cystické fibrézy u ne-
mocného se sarkoidézou.

Popis pFipadu

Muz, 28 let, byvaly silny kurak, byl ode-
slan k plicnimu vySetteni pro 1/2 roku
trvajici dusnost pfi ndmaze, kasel a pa-
tologicky RTG nélez hrudniku. Pra-
covni anamnéza prokdzala expozici
prachu oxidu kfemicitého (5 let byl
fezac skla) a expozici p¥i vyrobé plastt
(3,5 roku). Jeden z bratri nemocného

zemfel v 50 letech z neznamych pf¥icin,
starsi bratr a matka pacienta majf pro-
blémy se slinivkou b¥isni. Fyzikdlnim
vySetienim bylo zjisténo dychdnf alveo-
larni, bez vedlejSich fenomén(. P¥i cel-
kové inspekci nebyla nalezena patolo-
gie. Nebyly pritomny pali¢kovité prsty.
Plicnim funkénim vySetfenim byla po-
tvrzena kombinovand ventilaéni poru-
cha tézkého stupné [FVC - forsirovana
plicni kapacita byla 2,56 (53 %), FEV, -
jednosekundova plicni kapacita je 1,75
(42 %), IVC - inspira¢nf vitdlnf kapa-
cita 2,73 (54 %), TLC - celkova plicni
kapacita 4,56 (68 %), FEV,/FVC 68 %],
tézka hyperinflace plicniho paren-
chymu [RV - rezidudlni objem 3,40
(211 %) a pomér RV/TLC - rezidudln{
objem/celkova plicnf kapacita je 55]
a lehkd porucha plicni difuze (DLCO -
difuzni plicnf kapacita je 77 %, DL/VA -
difuznf koeficient byl 114 %) s lehkou
parcidlni respiraéni nedostate¢nostf
(PO, - parcidlni tlak kysltku 8,93 kPa,
pCO, - parcialni tlak oxidu uhlicitého
5,20). Na vstupnim RTG snimku hrud-
niku byly patrné nehomogenni splyvavé
infiltrdty oboustranné navazujici na
plicni hilus (obr. 1). Laboratorni vyset-
fen{ prokazala zvySené CIK (cirkulujicf
imunokomplexy), slabé pozitivni ANA
(antinuklearnf protilatky) a silné pozi-
tivni anti-dsDNA. Byla zjiSténa vyrazné
zvy$end hodnota ACE v séru (angioten-
zin konvertujici enzym) 188 U/I (nor-
malni hodnoty 12-68 U/I). VySettenim
kalciového metabolizmu byla zjisténa
mirnd hyperkalcemie 2,60 mmol/I
(norma 2,15-2,55 mmol/l) a hyperkal-

ciurie 10,6 mmol/24 hod (norma

Obr. 1. Zadopredni snimek hrudniku
v dobé diagnézy.
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Obr. 2. HRCT hrudniku (vypoéetni to-
mografie s vysokou rozliovaci schop-
nosti) v dobé diagnézy.

2,4-7,5 mmol/24 hod). Byly zjistény
lehce zvysené jaternf testy, a to ALT
1,60 pkat/I (alkalickd transamindza,
norma 0,17-0,60 pkat/l) a GGT
1,21 pkat/l (gama glutamyltransfe-
rdza). Krevn{ obraz a diferencialnf roz-
pocet véetné eozinofild byl v normé.
Prikaz Aspegillového antigenu v séru
a candidového antigenu v séru meto-
dou ELISA (Enzyme-Linked Immuno-
Sorbent Essay) byl negativni. Vzhledem
k RTG plicnim naleziim bylo vysloveno
podezfeni na intersticidlnf plicni pro-
ces a v diferencialni diagnostice byla
zvazovana silikéza, sarkoidéza, systé-
mové postizenf pojiva. Infekénf a aler-
gickd pFicina nebyla zjisténa. Bylo indi-
kovdno HRCT hrudniku (vypocetnf(
tomografie s vysokou rozliSovacfi
schopnosti, hight resolution compu-
ted tomography). Na HRCT hrudniku
byla popisovdna oboustranné v plic-
nim parenchymu vyrazné porusend ar-
chitektonika plicni tkdné s maximem
néalezu v hornich lalocich, nodularni
zesilenf{ intersticia v peribronchovasku-
larni, ale i intralobdarni distribuci, reti-
kularnf zesileni v oblasti pravého hrotu.
Zmény byly lokalizovany subpleurdlné,
v S1/2 vlevo pod ventrdlnf sténou
hrudni. V hornich lalocich byly popiso-
vany okrsky vyrazné kondenzace az in-
filtrace plicniho parenchymu s negativ-
nim bronchogramem, dorsobazdlné
oboustranné s dutinovymi projasné-
nimi (kavitace) do velikosti 2 cm.
V dolnich lalocich byly zaznamenany
rozsdhlé infiltrdty s negativnim bron-
chogramem, pleura byla zde zesilend
a povytazend. Pohrudniénf dutiny byly
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bez vypotkl. V mediastinu byly ¢etné
lymfatické uzliny velikosti 2 cm (obr. 2).
Na zékladé zavéru HRCT hrudniku byl
na prvnim misté zvazovan granuloma-
tézni proces véetné sarkoidézy, silikézy
¢i kolagendzy s nasedajicimi zdnétli-
vymi zménami. Bronchoskopicky byly
zjistény difuzné znamky zdnétu v bron-
chech. Vysetfenim bronchoalveoldrni
tekutiny (BALT) byla zjisténa neutro-
filnf alveolitida, makrofdgy 75 %, neu-
trofily 14,2 %, lymfocyty 9,7 % a eozi-
nofily 0,8 %. Imunoregulaéni index
(IRI, pomér subpopulaci T-lymfocytd
CD4" a CD8") byl 1,788. Mikrobiolo-
gické vysetfeni bronchoalveolarnfi teku-
tiny bylo negativni. Transbronchidlnf
plicni biopsii ze stfednfho a horniho
pravého bronchu byla potvrzena gra-
nulomatézni reakce a v diferencialnf
diagnostice zvaZovédna sarkoidéza, ale
i silikéza nebo jind onemocnéni s gra-
nulomatézni komponentou. Na za-
kladé téchto vysledkt bylo doporu-
¢eno provedeni videoasistované
torakoskopie (VATS) s odbérem vzorku
plicni tkdné v celkové anestezii, kterou
pacient podstoupil v inoru roku 2008.
Histologicky excizi z horntho laloku
levé plice a dolnfho laloku levé plice byl
potvrzen granulomatézni zanét majicf
morfologické znaky sarkoidézy. Vyset-
fenimi nebylo zjisténo jiné mimoplicni
postizeni sarkoidézou kromé hyperkal-
cemie, hyperkalciurie a lehce elevova-
nych jaternich test bez prokdzané pa-
tologie na ultrazvuku bticha. Na
zdkladé korelace vySe uvedenych vy-
sledkl byla diagnéza uzaviena jako
sarkoiddza Il. stadia a v dubnu roku
2008 byla zahdjena systémova lécba
glukokortikoidy, prednisonem v davce
40 mg denné s postupnym sniZovanim
na dlouhodobou udrzovaci davku. Pro
obstrukénf plicni funkéni poruchu byla
pacientovi nasazena inhala¢ni bron-
chodilatancia (anticholinergika
a B,-mimetika). Po 1/2 roce lécby byla
vidét na zadoptrednim snimku hrud-
niku (obr. 3) a kontrolnim CT a HRCT
hrudniku ¢aste¢nd regrese intersticial-
nich zmén a mediastindlni lymfadeno-
patie (obr. 4). Maximum nélezu bylo
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Obr. 3. Zadopredni snimek hrudniku
po 1/2 roce |é¢by kortikoidy.

popisovano v hornich lalocich a ba-
zalné oboustranné s patrnym nodular-
nim zesflenim intersticia jak v peri-
bronchovaskularni, takiintralobularni
distribuci i retikuldrn{ zesileni. Zmény
byly lokalizovany subpleurdlné. Nebyly
patrné kondenzace ¢&i infiltrace plic-
niho parenchymu. Ojedinéla byla duti-
novd projasnéni (kavity) do velikosti
2 cm. Pohrudniéni dutiny byly bez vy-
potkd. Mediastinum nebylo rozsiteno.
Plicni funkéni vy3etteni prokézalo zlep-
Senf z tézké kombinované ventilaénf
poruchy na stfedné tézkou obstrukéni
ventilaéni poruchu (IVC 2,99 (59 %),
FVC 3,32 (68 %), index FEV1/
JFVC 67 %, FEV1 2,22 (54 %), TLC
5,73 (86 %), RV 169 %, RV/TLC 48 %).
Doslo k normalizaci hodnot ACE
(39,7 U/I), jaternich enzym@ (ALT
0,63 pkat/l, GGT 0,93 pkat/l), kalcia
v séru (2,34 mmol/l) a v modi
(7,2 mmol/l). Subjektivni stav pa-
cienta byl zlep3en, ale pretrvavala dus-
nost pfi vétsi ndmaze. Pacient byl 4krat
po dobu sledovani prelécen pro infekci
dolnich cest dychacich béznymi antibi-

Obr. 4. HRCT hrudniku po 2 letech
od zahajenf lécby kortikoidy.
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otiky. V srpnu roku 2008 byl nemocny
hospitalizovan pro akutnfi pankreati-
tidu a byl nasazen pfechodné preparat
pancreatinum (Kreon) substituujicf
pankreatickou nedostate¢nost. Sou-
¢asné byl zjistén diabetes mellitus
s nutnostf zahdjenf inzulinové 1é¢by. PFi
udrZovaci [é¢bé glukokortikoidy bylo
popisovano na kontrolnim CT a HRCT
hrudniku v zaff roku 2010 postizeni
a zesilenf intersticia, zejména v peri-
bronchovaskularni distribuci s trake-
nimi bronchiektaziemi bazélné vyraz-
néjsimi, zesileni interlobuldrniho
intersticia az noduldrni rozsev, ze-
jména paraseptdlné. Perifernéji i sub-
pleurdlné bylo popisovdno interstici-
alni zesilenf, difuzné zvy3ena
transparence az obraz emfyzému; bez
infiltratd charakteru acinézniho posti-
Zeni. V mediastinu byly popisovany jen
ojedinélé drobné lymfatické uzlinky.
Oproti minulému vySetfen{z roku 2008
byly popisovany vyraznéjsi bronchiek-
tazie aZz obraz emfyzému. Plicni funkén{
vySetieni prokédzalo lehkou obstrukénf
ventilaén{ poruchu (IVC 4,23 (81 %),
FVC 3,74 (75 %), index FEV,/FVC 71 %,
TLC 7,00 101 %, RV 3,80 (223 %), RV/
/TLC 54 %), lehkou poruchu difuze
(TLco 73 %, Kco 103 %) a lehkou parci-
alnf respiraéni nedostate¢nost. Pacient
i nadale uzival 10 mg Prednisonu
denné. | pres histologicky potvrzenou
diagnézu sarkoidézy jsme uvazovali
o koincidenci jiné plicni nemoci. Na za-
kladé nalez na HRCT hrudniku,
popisujici lehce vyraznéjsi bronchiek-
tazie az obraz emfyzému, diabetu, pro-
béhlé pankreatitidy a rodinné ana-
mnézy bylo vysloveno podezfeni na
cystickou fibrézu. Podrobnéjsi ana-
mnézou bylo zjisténo, Ze pacient ma
problémy s neplodnosti. VySetfenim
reprodukéniho systému transrektalni
ultrasonografii prostaty byly zjistény
gracilni semenné vacky s hypoplazif.
Byl prokdzdn abnormdlni spermio-
gram. Dalsi vy3etfeni jiz sméFovala
k vyloucenf ¢i potvrzeni diagndézy cys-
tické fibrézy. Prvni potni test byl hra-
ni¢ni, chloridyv potu byly 56,82 mmol/I
(referenéni mez 0,00-40,00 mmol/I).
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Druhy potni test byl rovnéz hrani¢ni,
54 mmol/l. Pacient byl pankreaticky
suficientni (elastdza ve stolici byla
280 pg/1 g, norma 200-1 000 pg/1 g).
Molekularné genetické vySetien( potvr-
dilo mutace G542X (tézkd mutace,
I. ttida) na jedné alele genu CFTR
a mutace R117C
IV. tfida) na druhé alele tohoto genu

(mirnd mutace,

(smiSeny heterozygot). Na zdkladé
téchto vysetfeni jsme diagnostikovali
atypickou variantu cystické fibrézy.

Diskuze

Cysticka fibréza a sarkoidéza jsou
onemocnénf, kterd se jen vzdcné vy-
skytuji spole¢né. Sporadické jsou po-
pisy vyskytu obou nemoci v zahra-
niéni literatute, v ¢eském pisemnictvi
jsme Zadnou praci na toto téma ne-
nasly. Problematice koincidence CF
a sarkoidézy se vénuje predevsim pe-
diatricka literatura. U naprosté vét-
Siny pripadd diagnéza CF pred-
chédzi diagnéze sarkoidézy [20-23].
Nase prdce ukazuje, Ze tomu maZze byt
naopak a Ze nékteré CF mohou byt
skryty pod jinym plicnim onemocné-
nim, napt. sarkoidézou.

V praci Dobbina et al byla popsédna
sarkoidéza plic a Crohnova nemoc
u dospélého pacienta s CF[24]. Soden
et al ve své préci popisuji piipad pa-
cienta détského véku s CF a polyartri-
tidou pti sarkoidéze [23]. Prace z roku
1987 popisuje pfipad chlapce s CF,
u kterého byla sarkoidéza diagnostiko-
vana v 11 letech [22]. Burton et al ve
své praci popisuji prvni piipad 13leté
divky s CF, publikovany v Némecku,
u které se nasledné vyvinula plicni sar-
koidéza [20].

Mutace CFTR genu byly popsany
jak u pacientd s typickou nebo aty-
pickou variantou CF, CF related di-
seases (CFTR patie - vétsinou mono-
symptomatickd onemocnéni, hrani¢n{
potnfi testy, mirné mutace CFTR genu,
sinusitidy, bronchiektazie, alergicka
bronchopulmonaln( aspergiléza, idio-
paticka chronickd pankreatitida, ob-
struktivni azoospermie pt¥i kongeni-
talni bilaterdlni absenci vas deferens

CBAVD), tak i sporadicky u nemoc-
nych se sarkoidézou [25-33].

Dle dostupnych informaci se nejevi,
Ze by obé nemoci mély cokoli spolec-
ného, aZ na systémové postiZzeni. Sar-
koidéza je systémové onemocnénf
postihujici prakticky vSechny organy
a orgdnové systémy v lidském téle. Rov-
néz CF je systémové onemocnéni. CF
ale na rozdil od sarkoiddzy ve své systé-
movosti ,,vynechdvd“ a nepostihuje pri-
mérné centralni ani periferni nervovy
systém. Nenfi postizeno ani hladké sval-
stvo a vzacné je postizeno piicné pru-
hované svalstvo. Typickd forma CF za-
hrnuje soucasné postizen{ respira¢niho
(tézké sinopulmondlni onemocnéni)
a gastrointestinalniho traktu (pankrea-
tickd nedostate¢nost, diabetes melli-
tus, prolapsy rekta, mekoniovy ileus),
muzskou neplodnost (obstrukéni
azoospermie) a pozitivni potn{ test
(60-120 mmol/l). Diagnéza typické
formy byva obvykle v ¢asném détstvi.
Atypicka forma CF zahrnuje variabilnf
tizi sinopulmonadlniho onemocnént,
bud respiracni, nebo zaZivaci potize
nebo pouze recidivujici sinusitidy, ob-
vykle pankreatickou dostate¢nost, dia-
betes mellitus, obstrukéni azoosper-
mii (congenital bilateral absence of
the vas deference - CBAVD), chloridy
v potu 30-59 mmol/l, nepFitomnost
mekoniového ileu a hepatopatie. Zjis-
téni diagndzy atypické formy CF byva
spiSe pozdéji, a to i v adolescenci a do-
spélosti. CF related diseases (CFTR
patie) nespliuji diagnosticka kritéria
CF a projevuji se jako monosymptoma-
tickd onemocnéni' s mirnymi mutacemi
CFTR genu (jedna nebo Z4dnd mutace
CFTR genu), bronchiektaziemi, aler-
gickou bronchopulmondlni aspergilé-
zou, sinusitidami, idiopatickou chro-
nickou pankreatitidou, sklerotizujicf
cholangitidou a obstrukéni azoosper-
mii. Diagndza v tomto p¥ipadé ¢asto
unika [29].

Vysetieni vedoucf k diagnostice sar-
koidézy zahrnuji klinické vySetfeni
s dirazem na systémové postiZeni
sarkoid6zou. Laboratorni vySetfen{
¢asto prokazuje zvySené hodnoty kal-
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cia v séru a v moci. Rovnéz byva zvysen
sérovy angiotenzin konvertujici enzym
ACE. Tyto zvy$ené hodnoty jsou z du-
vodu aktivace makrofagd v sarkoid-
nich granulomech [5].

Plicni funkéni vy3etfeni u sarkoidézy
nemusi prokazat ventilaénf poruchu,
popfipadé se setkdvame s restriktivn{
ventilaéni poruchou nebo kombinaci
restrikce s obstrukei. U pacientt s CF
se nejcastéji setkdvdme s obstrukéni
ventilaéni plicni poruchou se znam-
kami hyperinflace plicntho paren-
chymu [8,15].

Zadoptedni snimek hrudniku u sar-
koiddézy je dilezity pro diagndzu, ur-
¢eni stadia nemoci a prognézu. Mame
celkem 5 RTG stadii. Stadium 0 zna-
menad, ze na RTG snimku hrudniku je
normdlni nélez. Stadium | znamena
oboustranné zvétseni plicnich hila.
Stadium Il znadi oboustranné zvétseni
plicnich hild + oboustranné symet-
ricky pfitomné retikulonodularni zasti-
néni zejména ve stiednich plicnich po-
lich. U stadia Ill vidime pouze zmény
oboustranné v plicnich tretinach (plic-
nich polich), ale bez zvét3eni plicnich
hilG. A u stadia IV jsou pfitomny zmény
v plicnim parenchymu majici charak-
ter plicni fibrézy, apikalizace plicnich
hilt, distenze mediastina, buly, bron-
chiektazie, splyvajici zastinéni, vostina.
Nejcastéjsim nalezem na HRCT hrud-
niku u sarkoidézy jsou noduldrni zasti-
nénf viditelnd podél lymfatik peribron-
chialng, subpleuralné, obraz mlé¢ného
skla, bronchiektazie, distorze cév
a broncht, pruhovitd zastinénf [5].
U cystické fibrézy byvaji pfitomny na
zadoptednim snimku hrudniku loZis-
kovad projasnéni (okrskovd hyperin-
flace), pruhovité stiny (atelektazky),
okrouhla projasnénf, polycyklické roz-
$iteni mediastina a hild, perihilarni li-
nedrni stiny a zndmky plicniho emfy-
zému (oplosténi branice, inspiracnf
postaveni hrudniku, kapkovité verti-
kalné ulozené srdce, zvétSeny retro-
kardidlni a retrosterndlni prostor).
Na HRCT hrudniku u CF vidime ob-
lackovitd zastinéni, retikuldrni zasti-
néni pfi fibrotizaci plicniho intersti-

cia, bronchiektazie, bronchiektatické
cysty, stfidani okrska hyper- a hypo-
inflace, drobné atelektazy, obraz ,kve-
touciho stromu pfi vyplnénf terminal-
nich bronchiolt hlenovymi zatkami,
tenkosténné kavitace [8]. RTG ndlezy
u obou nemoci se mohou pfekryvat.
Don et al v praci vénujici se radiologic-
kym nélezm zjistili, Ze u 52 % pacient(
(z celkového souboru 48 nemocnych)
s CF je pfitomna hilovd a mediasti-
nélni lymfadenopatie. Pfitomnost ade-
nopatie byla pozorovdna u nemocnych
se zavaznym plicnim postizenim CF.
Adenopatie byla chronickd a pomalu
progredujici [34].

Bronchoskopicky nélez u sarkoidézy
prokazuje fyziologicky nalez nebo
makroskopicky na sliznicich viditelné
prekrveni & nazloutlé uzliky. Bron-
choalveolarni tekutina ziskand bron-
choalveoldrn( lavdzi prokazuje v pti-
padé sarkoidézy obvykle lymfocytarni
alveolitidu s pomérem CD4* T-lymfo-
cytd (pomocné T-lymfocyty) a CD8*
T-lymfocytd (cytotoxické T-lymfocyty)
vét$i nez 3,5. Normdlni nebo nizky
imunoregulacnf index (IRI) v8ak dia-
gndzu sarkoiddézy nevylucuje. U vyssich
stadif lll a1V, s pfechodem do fibrézy je
navic mirné az stfednf zastoupeni neu-
trofild [5]. Bronchoskopické vysetfent
u CF se vyuZivd ve zhodnoceni aktivity
zédnétu, zmén prichodnosti dychacich
cest a cileném odbéru materidlu na mi-
krobiologické vy3etieni.

Histologické vySetfeni plicni tkdné
u sarkoidézy prokdze granulomatézni
zanét charakteru sarkoiddézy. Je tieba
vyloudit jiné infekéni i neinfekéni gra-
nulomatdzni procesy [5].

Podobné jako u sarkoidézy, tak
i u CF neexistuje dosud kauzalnf |é¢ba.
Sarkoidéza ma tendenci ke spontdn-
nimu vylécenf v zavislosti na charak-
teru a stupni postiZzeni. Pokud se roz-
hodneme pro |é¢bu, pak lékem prvni
volby jsou systémové kortikosteroidy,
jejichz ucinek je protizdnétlivy a pro-
tigranulomatézni. Terapie CF je sym-
ptomatickd a mGzeme ji rozdélit na
[é¢bu respira¢niho onemocnéni (péce
o dobrou priichodnost dychacich cest
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inhalacemi a ndslednou fyzioterapif,
potlaceni infekce a zdnétu agresivnf
protizdnétlivou antibiotickou lé¢bou),
l[é¢bu gastrointestinalniho onemoc-
néni (péce o dobry stav vyZivy, tj. vyso-
kokalorickd strava a uZivani travicich
enzym) a [é¢bu komplikaci [19].

Prognéza obou nemoci je rozdilna.
Sarkoidéza md pomérné dobrou pro-
gndzu s tendenci ke spontdnnimu vylé-
¢enf a jen u malého procenta pacientd
prechazi do chronicity. Cysticka fibréza
je letdIni onemocnén( [19]. Nejnepf¥iz-
nivéjsi prognézu maji nemocni s ne-
dostatec¢nou zevni sekreci pankreatu.
Pacienti s ,mirnymi“ mutacemi CFTR
genu prezivaji podstatné déle.

Zaver

Jako prvni byla u naseho nemocného
diagnostikovdna sarkoidéza, granulo-
matézni zanét charakteru sarkoidézy
byl potvrzen histologicky. Histolo-
gické ndlezy byly korelovdny s ostat-
nimi nélezy a klinikou. Indicie k moz-
nému spole¢nému vyskytu cystické
fibrézy alespori zpocatku nebyly pfi-
tomny. Pacient nebyl pankreaticky in-
suficientni. Po nasazeni lé¢by korti-
koidy dochazelo k ¢aste¢nému zlepsenf
jak plicnich funkci, tak i nalezli na za-
doptednim snimku hrudniku a HRCT
hrudniku. Vzhledem ke klinickému na-
lezu, hrani¢nim potnim testim a p¥i-
tomnosti mutaci, z nichZ jedna spada
mezi tézké mutace |. tfidy a druhd mu-
tace na 2. alele téhoZ genu pat# mezi
mirné mutace IV. tfidy, se u naseho pa-
cienta jednd o atypickou variantu CF
v koincidenci se sarkoidézou.
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