1. Klasicka CF

CF klinika, chloridy v potu nad 60 mmol/l, a/nebo 2 CF-causing mutace

2. Atypicka CF/CDTR-RD

Eventudlné CFTR-RD, monosymptomaticka forma CF, non classic CF. Pacienti zachyceni na zakladé
klinickych symptoma — CF fenotyp alespon u jednoho organového systému (respiracni pfiznaky,
bronchiektazie, ORL symptomatologie, pankreatitida, CBAVD...)

Kritéria:
a) chloridy v potu mezi 30-59 mmol/I

« 2 mutace z nichz alespori jedna je mirna*
¢ 0a 1 mutace a CF klinika (+ do budoucna abnormalni NPD)

b) chloridy v potu v normé a 2 mutace z nichZ alespor jedna je mirna*

3. CF-SPID

Také ,,equivocal diagnosis“. Novorozenci zachyceni na zakladé novorozeneckého screeningu CF (NSCF),
v naprosté vétsiné nemaji zadné klinické pfiznaky.

Kritéria (dle pfipravované revize evropského konsensu pro equivocal dg.):
a) chloridy v potu 30-59 mmol/l a Zadna nebo 1 CFTR mutace

b) chloridy v potu v normé a 2 mutace z nichz alespoii jedna ma nejasny klinicky vyznam?

Je moiné, Ze v prlibéhu Zivota se nékteré déti prefadi do kategorie klasické CF, otazkou je kam zafadit déti
ze treti skupiny s hrani¢nimi chloridy a 2 mutacemi z nichz alespon jedna ma nejasny klinicky vyznam (dle
USA jsou zafazovany do equivocal dg.).
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" CF-SPID - CF Screen Positive Inconclusive Diagnosis



