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CF — Diagnostik

Forandringar sedan féregaende version

Verksamhetstillhérighet &ndrad. Uppdaterad l&nk till Socialstyrelsen
webbplats for sallsynta hélsotillstand (f.d. séllsynta diagnoser) samt
regional laboratoriemedicin.

Bakgrund och syfte

Cystisk fibros &r en autosomalt recessivt arftlig sjukdom och orsakas av
mutation i ’CF genen” pa kromosom 7. Genen bendmns Cystic Fibrosis
conductance Transmembrane Regulator (CFTR) och kodar for ett
glykoprotein bendmnd CFTR. Genprodukten CFTR &r en kloridkanal
som framfor allt uttrycks i epitelceller i exokrina kortlar. Instruktion om
hur man staller diagnosen cystisk fibros.

Hur stélls diagnosen

Cystisk fibros ska misstankas vid ett eller flera typiska symtom:_Cystisk
fibros - Socialstyrelsen For diagnos kravs typiska symtom, CF hos
syskon och/eller positiv nyfoddhetsscreening (géller inte Sverige) i
kombination med ett test som pavisar bristande CFTR-funktion (svettest,
gentest eller avvikande salttransport). Svettest &r oftast forsta steget och
vid starkare misstanke pd CF gors gentest. Ovriga metoder for att méta
CFTR-funktion, till exempel potential differens matning éver nés- eller
tarmslemhinnan anvands inte i rutinsjukvard, men finns tillgangligt pa
Stockholm CF center. Diagnosen ska alltid bekraftas pa ett CF-centrum.

Forutsattningar

Lékare och sjukskdterskor inom Cystisk fibrosmottagning vuxen
Sahlgrenska och Lungmottagning Sahlgrenska, sektion Lungmedicin,
verksamhet Specialistmedicin, Omrade 6, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset ansvarar for att utfora arbetet enligt rutin.

Dokument-ID: SU9788-135611145-42 GOTALANDSREGIONEN

Rubrik: CF - Diagnostik Ya .
VASTRA
v

Version: 7.0


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/om-kunskapsdatabasen/sok-bland-sallsynta-halsotillstand/cystisk-fibros/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/om-kunskapsdatabasen/sok-bland-sallsynta-halsotillstand/cystisk-fibros/

OBS! Utskriven version kan vara ogiltig. Verifiera innehallet.

Sektionschef och vardenhetschef ansvarar for att rutinen ar kand och
foljs.

Verksamhetschef ansvarar for att rutinen finns och foljer gallande
forfattning/lagar.

Utforande

Svettest

Skicka allmanremiss for svett test till Klin Kem, DSBUS/Ostra. Det finns
flera metoder for analys av svettklorider. Nanoduct anvands for
screening och tidigare anvandes Gibson for diagnostisk undersékning.
Numera anvands Macroduct-systemet som tillater direkt-avlasning av
konduktiviteten for screening och, vid forhojt varde, kvantitativ analys
av svettmangd och kloridhalt pa samma prov. Vid svettest stimuleras
huden till 6kad svettbildning genom att ett svettstimulerande medel leds
in i huden via en svag strém (pilocarpin-jontofores). Svetten samlas
sedan upp i ett system med utseende som en platt plastspiral (diameter ca
5 cm). Pa vuxna och storre barn anvands armarnas insidor, pad mindre
barn lar. Undersokningen tar drygt en timme och ar smartfri men kan
upplevas som sveda eller stickningar. Se &ven Analyslista, allménna
anvisningar och laboratorieremisser SU - Sahlgrenska
Universitetssjukhuset innehall.

Referensvarden

Svettest screening, Svettest utdkad. Vid behov av tabell anvéand
nedanstaende mall

utokad metod

kloridkoncentration anges

Cl <40 mmol/L | Normalt Besvaras med uppmatt varde
Cl1>40 Forhojt Kvantitativ metod gors direkt
Svett-test Bade svettmangd och Minst 15 pL svett kravs

Cl <40 Normalt fynd -
Cl 40-60 Gransvarde kontroll foreslas
Cl >60 Forhojt varde fortsatt utredning krévs

Tabell svettest screening vérden

Vid forhojt varde eller upprepade gransvarden foreslas remiss till CF-

centra.
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OBS att 6vre normalgrans ar 30 mmol/L for spadbarn och att metoden &r
osaker pa prematurt fodda barn. Normalt svettest utesluter inte CF. Vid
vissa CF-mutationer &r svettkloriderna normala eller i Ovre
normalomradet 30-40 mmol/I.

Avsteg fran rutin

Medvetet avsteg fran rutinen dokumenteras i journalsystemet om rutinen
ar kopplad till patient. Ovriga orsaker till avsteg fran rutinen rapporteras i
MedControl PRO, déar aktuell linjechef ansvarar for utredning, atgard och
uppfoljning.

Uppfoéljning

Utvardering och revidering av rutindokumentet ska ske vid behov, dock
senast tva ar efter godkannande. Ansvar for revidering har sektionschef
eller av denne utsedd person.

Relaterad information
Regional laboratoriemedicins provtagningsanvisningar for Svetttest -

Labbutbud

Arbetsgrupp

Marita Gilljam och Petrea Ericson, Overlikare vid Cystisk
Fibrosmottagning vuxen Sahlgrenska, samt biomedicinsk analytiker fran
Klinisk Kemi, Ake Jernés.

Denna version reviderad av: Petrea Ericson, dverlakare.
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