Vyhledavani a sledovani rodin s FPF

Bohuzel jednotnd doporuceni k provedeni genetického testovani
neexistuji. Odrazit se ale Ize od bodl uvedenych v prfedchozim odstavci.
Genetické vysetfeni indikuje genetik nejlépe po konzultaci s pneumolo-
gem veénujicim se intersticidlnim plicnim procesdm. Na webu Spole¢nosti
|ékafské genetiky a genomiky (http://www.slg.cz) Ize nalézt seznam
genetickych ambulanci a databazi laboratofi molekuldrni genetiky (12).
Prislusnou laboratof pro analyzu konkrétniho pfipadu Ize filtrovat podle
genu, ktery bychom chtéli testovat. V pfipadé nejasnych nélezd a dosud
neanotovanych variant gent je mozné kontaktovat autory tohoto sdélent.

Je-li genetikem indikovadno vysetfeni patogennich variant gend
spojenych s FPF, Ize se nejdrive zaméfit na vysetfeni variant gend, které
jiz byly s FPF asociovany dle literatury. Pokud nejsme Uspésni, pak Ize
pouzit metody exomového sekvenovani a hledani variant gend, které
dosud nebyly popsany. V tomto pfipadé je nutné sekvenovat nejen
probanda, ale rovnéz jeho pfibuzné, ktefi dané onemocnéni maji, i ty,
kteff ho nemaji. Srovnanim nalezenych variant s fenotypem Ize vytipovat
geny, které hraji v rozvoji nemoci roli. Tyto nalezy je ale dale nutné ovéfit
analyzamiin silico a pfipadné i funkénim testovanim. Postup takového
vysetfeni je uveden napfiklad v praci Doubkova a kol. (13).

Uvedeny postup schematicky shrnuje obrazek 3.

Skrinink a sledovani asymptomatickych ¢lenl rodiny probanda
s FPF shrnuje obrézek 4.

Lécba FPF

Specifickd lé¢ba FPF nenf zndma. U pacientd s multiorgdnovym
postizenim se nezfidka setkdme s postupnou manifestaci obtizi, ktera
muze vést k selhani funkce postizeného organu pred rozvojem in-
tersticiadlniho plicniho procesu. Napf. u pacientd s defektem GATA2
se mdze jednat o myelodysplasticky syndrom nebo akutni leukemii,
jejimz fesenim mUZe byt transplantace krvetvornych bunék; u pacientl
s Acadianskou variantou Fanconiho syndromu mdize jit selhanf ledvin
s nutnostf jejich transplantace (15, 16). V téchto pfipadech dochazi
k rozvoji intersticidlniho plicniho postizeni po transplantaci, a to pak
mUze byt pficinou smrti postizeného jedince.
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Familidrnf plicni fibréza - doporucenf pro diagnostiku a lécbu

U COPA (coatomer protein complex subunit alpha) syndromu nebo
STING (stimulator of interferon genes) syndromu je lé¢ba symptomaticka.

Poruchy surfaktantu, které vedou k rozvoji syndromu dechové
tisné (RDS) v détském veéku, mohou odpovidat na lé¢bu systémovymi
kortikosteroidy, azitromycinem nebo hydroxychlorochinem (17).

U dospélych pacientt je nezbytné vyloucit vliv faktord, které mo-
hou prlibéh manifestace onemocnéni zhorsovat — samozfejmosti by
mélo byt zanechanf kouteni, prace s fibrogennimi prachy a vysazeni
potencialné pneumotoxické medikace.

Pokud ma FPF manifestaci familiami hypersenzitivni pneumonie a do-
minuje zanétlivy fenotyp s opacitami mlé¢ného skla, mize byt kromé za-
mezeni expozice vhodnym léCebnym opatfenim systémova kortikoterapie.

Retrospektivni prace zahrnujici pacienty s poruchami telomer ukazujf,
Ze podani azathioprinu a mykofenoldtu mize vést u této skupiny nemoc-
nych k akcentaci hematologickych abnormalit a je dobré se jim vyhnout
jak v posttransplantacnich rezimech (po transplantaci plic), tak nejspise
iv1é¢bé plicniho postizeni (pfipadalo by v ivahu u fenotypu nespecifické
intersticialni pneumonie (NSIP) nebo hypersenzitivni pneumonie) (18).

U nemocnych s fenotypem plicniho postizeni charakteru obvyklé
intersticidlni pneumonie (UIP), anebo s progresivni plicni fibrézou
mohou byt lékem volby antifibrotika, i kdyZz studie naznacuiji, ze jejich
efekt je ve srovnani se skupinou pacientl bez prokdzané genetické
abnormality horsi. Studie srovnavajici vyvoj plicniho postizeni u nemoc-
nych s FPF lécenych a nelécenych antifibrotiky k dispozici nenti, a jelikoz
minimalné pirfenidon je touto skupinou nemocnych tolerovan dobre,
u nemocnych s FPF a fenotypem plicniho postizeni UIP a u pacientd
s progresivni plicni fibrozou lé¢bu Ize 1é¢bu antifibrotiky doporucit (19).

U nemocnych s telomeropatiemi je pfedmeétem klinickych studif pouZitf
danazolu - data ukazuji, ze 1é¢ba danazolem vede ke stabilizaci plicnich
funkd, prodlouzenitelomer a zlepseni hematologickych abnormalit. Lék mé|
ve studii ale vyrazné vedlejsi Ucinky, zejména v oblasti jater, a vysokeé riziko
tromboembolické nemoci. Nékteri autori vidi potencidlni vyuziti danazolu
zejména v predtransplantacni pifprave pacientd s prokazanym syndromem
kratkych telomer, a to kvli vyse zminénému vysokému riziku selhani funkce
kostni dfené pii imunosupresivni lé¢bé po transplantaci plic (20).
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