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Vyhledávání a sledování rodin s FPF
Bohužel jednotná doporučení k provedení genetického testování 

neexistují. Odrazit se ale lze od bodů uvedených v předchozím odstavci. 

Genetické vyšetření indikuje genetik nejlépe po konzultaci s pneumolo‑

gem věnujícím se intersticiálním plicním procesům. Na webu Společnosti 

lékařské genetiky a genomiky (http://www.slg.cz) lze nalézt seznam 

genetických ambulancí a databázi laboratoří molekulární genetiky (12). 

Příslušnou laboratoř pro analýzu konkrétního případu lze filtrovat podle 

genu, který bychom chtěli testovat. V případě nejasných nálezů a dosud 

neanotovaných variant genů je možné kontaktovat autory tohoto sdělení.

Je‑li genetikem indikováno vyšetření patogenních variant genů 

spojených s FPF, lze se nejdříve zaměřit na vyšetření variant genů, které 

již byly s FPF asociovány dle literatury. Pokud nejsme úspěšní, pak lze 

použít metody exomového sekvenování a hledání variant genů, které 

dosud nebyly popsány. V tomto případě je nutné sekvenovat nejen 

probanda, ale rovněž jeho příbuzné, kteří dané onemocnění mají, i ty, 

kteří ho nemají. Srovnáním nalezených variant s fenotypem lze vytipovat 

geny, které hrají v rozvoji nemoci roli. Tyto nálezy je ale dále nutné ověřit 

analýzami in silico a případně i funkčním testováním. Postup takového 

vyšetření je uveden například v práci Doubková a kol. (13).

Uvedený postup schematicky shrnuje obrázek 3.

Skrínink a sledování asymptomatických členů rodiny probanda 

s FPF shrnuje obrázek 4.

Léčba FPF
Specifická léčba FPF není známa. U pacientů s multiorgánovým 

postižením se nezřídka setkáme s postupnou manifestací obtíží, která 

může vést k selhání funkce postiženého orgánu před rozvojem in‑

tersticiálního plicního procesu. Např. u pacientů s defektem GATA2 

se může jednat o myelodysplastický syndrom nebo akutní leukemii, 

jejímž řešením může být transplantace krvetvorných buněk; u pacientů 

s Acadianskou variantou Fanconiho syndromu může jít selhání ledvin 

s nutností jejich transplantace (15, 16). V těchto případech dochází 

k rozvoji intersticiálního plicního postižení po transplantaci, a to pak 

může být příčinou smrti postiženého jedince.

U COPA (coatomer protein complex subunit alpha) syndromu nebo 

STING (stimulator of interferon genes) syndromu je léčba symptomatická.

Poruchy surfaktantu, které vedou k rozvoji syndromu dechové 

tísně (RDS) v dětském věku, mohou odpovídat na léčbu systémovými 

kortikosteroidy, azitromycinem nebo hydroxychlorochinem (17).

U dospělých pacientů je nezbytné vyloučit vliv faktorů, které mo‑

hou průběh manifestace onemocnění zhoršovat – samozřejmostí by 

mělo být zanechání kouření, práce s fibrogenními prachy a vysazení 

potenciálně pneumotoxické medikace.

Pokud má FPF manifestaci familiární hypersenzitivní pneumonie a do‑

minuje zánětlivý fenotyp s opacitami mléčného skla, může být kromě za‑

mezení expozice vhodným léčebným opatřením systémová kortikoterapie.

Retrospektivní práce zahrnující pacienty s poruchami telomer ukazují, 

že podání azathioprinu a mykofenolátu může vést u této skupiny nemoc‑

ných k akcentaci hematologických abnormalit a je dobré se jim vyhnout 

jak v posttransplantačních režimech (po transplantaci plic), tak nejspíše 

i v léčbě plicního postižení (připadalo by v úvahu u fenotypu nespecifické 

intersticiální pneumonie (NSIP) nebo hypersenzitivní pneumonie) (18).

U nemocných s fenotypem plicního postižení charakteru obvyklé 

intersticiální pneumonie (UIP), anebo s progresivní plicní fibrózou 

mohou být lékem volby antifibrotika, i když studie naznačují, že jejich 

efekt je ve srovnání se skupinou pacientů bez prokázané genetické 

abnormality horší. Studie srovnávající vývoj plicního postižení u nemoc‑

ných s FPF léčených a neléčených antifibrotiky k dispozici není, a jelikož 

minimálně pirfenidon je touto skupinou nemocných tolerován dobře, 

u nemocných s FPF a fenotypem plicního postižení UIP a u pacientů 

s progresivní plicní fibrózou léčbu lze léčbu antifibrotiky doporučit (19).

U nemocných s telomeropatiemi je předmětem klinických studií použití 

danazolu – data ukazují, že léčba danazolem vede ke stabilizaci plicních 

funkcí, prodloužení telomer a zlepšení hematologických abnormalit. Lék měl 

ve studii ale výrazné vedlejší účinky, zejména v oblasti jater, a vysoké riziko 

tromboembolické nemoci. Někteří autoři vidí potenciální využití danazolu 

zejména v předtransplantační přípravě pacientů s prokázaným syndromem 

krátkých telomer, a to kvůli výše zmíněnému vysokému riziku selhání funkce 

kostní dřeně při imunosupresivní léčbě po transplantaci plic (20).
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