Sledované nemoci

V Ceské republice se v souasné dobé& vy3ettuje
v ramci novorozeneckého screeningu 13 onemocnéni.
VétSina téchto nemoci je dobre Iécitelnych, u jinych
lze vlas zapoclatou l|écbou vyrazné zlepsit kvalitu
Zivota pacienta.

* Kongenitalni hypothyre6za (CH) - vrozena snizend
dinnost Stitné Zlazy

* Kongenitalni adrenalni hyperplazie (CAH) - vrozend
nedostatecna tvorba hormont nadledvin

¢ Dédicné poruchy zpracovani aminokyselin
Fenylketonurie a hyperfenypalaninemie (PKU/HPA),
leucinéza (nemoc javorového sirupu, MSUD),
glutarova acidurie typ | (GA 1), izovalerova acidurie
(IVA)

¢ Dédicné poruchy zpracovani mastnych kyselin
Deficit MCAD, deficit LCHAD, deficit VLCAD, deficit
CPT |, deficit CPT Il, deficit CACT

* Cysticka fibréza (CF) — vrozenad porucha tvorby
hlenu

Laboratore provadé&jici novorozenecky screening

Snahou screeningového vysetreni je zachytit vSechny
pacienty s podezifenim na danou nemoc. VedlejSim
efektem screeningu mlzZou proto byt tzv. falesné
pozitivni nalezy, kdy jsou laboratorni hodnoty pouze
prechodné zvysené a plvodni podezieni na nemoc
u ditéte se dalSimi vySetfenimi neprokaze.
Pravdépodobnost téchto falesné pozitivnich nalez
se liSi u jednotlivych nemoci.

Dalsi péce o dité

Lécba

Lécba je pro kazdé ze sledovanych onemocnéni
provadéna na specializovanych pracovistich. Druh
[éCby je rlzny pro kazdou z nemoci a mlze zahrnovat
podavéni specidlnich 1€kl a dietetickych pfipravki
nebo podavani chybéjicich hormon, resp. inhalacni
a rehabilitacni 1écbu.

Genetické vysetreni a genetické poradenstvi

VétSina nemoci sledovanych novorozeneckym
screeningem v CR jsou onemocnéni dé&di¢nd, proto
je souclasti diagnostického a lécebného postupu
i genetické poradenstvi a nabidka genetického
vySetienf pribuznych.
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Pravdépodobnost onemocnéni u novorozence

Pravdépodobnost, Ze novorozenec bude mit
nékterou z vySetfovanych nemoci je velmi mala:
nemoc se zjisti priblizné u 1z 1100 novorozenct (napr.
v roce 2010 bylo takto screeningem zachyceno
107 pacientll z 117 163 narozenych a vysetrenych déti).

Vysledky screeningového vysetreni

Negativni vysledek

V prfipadé, Ze nevzniklo podezfeni na Zadnou
z vySetfovanych nemoci, screeningové laboratore
nevydavaji prohldseni o normalnim (negativnim)
nalezu.

Pozitivni vysledek - podezieni na onemocnéni

PFi podezfeni na nemoc zavisi dalsi postup na vysi
rizika a typu nemoci. Screeningova laborator nebo
oSetfujici pediatr se aktivné spoji s rodidi ditéte
zpravidla do 1 tydne (v pfipadé podezreni na cystickou
fibrézu asi do 6 tydn(). Z tohoto ddvodu je dilezité,
aby rodie v porodnici uvedli presny kontakt - jak
misto bydlisté ditéte po narozeni, tak i kontakt
na praktického lékare pro déti a dorost, optimalné
i s telefony a Uplnou adresou. Pozitivni vysledek jesté
neznamena, Ze novorozenec je skuteéné nemocny.
VétSinou je rodiné doporuceno opakovani testu
(suchd krevni kapka) nebo dalsi specializované
vySetfeni (obvykle vySetfeni krve a/nebo modi),
v nékterych pripadech mUlze byt navrZena
hospitalizace.

novorozenecky
screening

Novorozenecky screening je preventivni program,
ktery slouzi k vyhleddvani novorozencl se zvySenym
rizikem nékterych onemocnéni, u nichz Ize
prfi vcasném odhaleni a vdasné |écbé predejit
zavaznému poskozeni zdravi ditéte. VySetreni
se provadi na zakladé prislusného metodického
pokynu Ministerstva zdravotnictvi CR a je hrazeno
ze zdravotniho pojisténi.

Novorozenecky screening provddéji specializované
laboratore z tzv. suché kapky krve. Odbér nékolika
kapek krve na specidlni papirek se provadi ve véku
48 az 72 hodin po narozeni z paticky ditéte.

Vysetreni novorozence se provadi
na zakladé informovaného souhlasu rodicd, ktery
mdzZe byt Ustni nebo pisemny. Informaci predava
rodi¢im v porodnici détsky lékar novorozeneckého
oddéleni, podrobnéjsi informace jsou k dispozici
na strdnkdch  www.novorozeneckyscreening.cz.
V pfipadé€ porodu mimo zdravotnické zarizeni odbér
v dobé 48-72 hodin po porodu zajiStuje Iékar, ktery
novorozence prijima do péce.
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Snahou screeningového vysetreni je zachytit vSechny
pacienty s podezifenim na danou nemoc. VedlejSim
efektem screeningu mulzou proto byt tzv. falesné
pozitivni ndlezy, kdy jsou laboratorni hodnoty pouze
prechodné zvysené a plvodni podezreni na nemoc
u ditéte se dalSimi vySetfenimi neprokaze.
Pravdépodobnost téchto faleSné pozitivnich ndlezl se
li81 u jednotlivych nemoci.

Dalsi péce o dité

Lécba

Lécba je pro kazdé ze sledovanych onemocnéni
provadéna na specializovanych pracovistich. Druh
[é¢by je rlzny pro kazdou z nemoci a mlze zahrnovat
podavéni specialnich 1éki a dietetickych pripravki
nebo podavani chybéjicich hormond, resp. inhala¢ni
arehabilitacni lé¢bu.

Genetické vySetfeni a genetické poradenstvi

VétSina nemoci sledovanych novorozeneckym
screeningem v CR jsou onemocnéni dé&di¢nd, proto
je soucasti diagnostického a Ié¢ebného postupu
i genetické poradenstvi a nabidka genetického
vysetreni pribuznych.
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Vétsina téchto nemoci je dobre Iécitelnych, u jinych
Ize vlas zapocatou l|écbou vyrazné zlepsit kvalitu
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Pravdépodobnost onemocnéni u novorozence

Pravdépodobnost, Ze novorozenec bude mit
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Negativni vysledek

V pfipadé, Ze nevzniklo podezieni na Zadnou
z vySetfovanych nemoci, screeningové laboratore
nevyddvaji prohlaseni o normalnim (negativnim)
nalezu.

Pozitivni vysledek - podezieni na onemocnéni

Pri podezreni na nemoc zavisi dalsi postup na vysi
rizika a typu nemoci. Screeningova laborator nebo
oSetrujici pediatr se aktivné spoji s rodici ditéte
zpravidla do 1 tydne (v pfipadé podezreni na cystickou
fibrézu asi do 6 tydn(). Z tohoto ddvodu je dilezité,
aby rodi¢e v porodnici uvedli presny kontakt - jak
misto bydlisté ditéte po narozeni, tak i kontakt
na praktického Iékare pro déti a dorost, optimdlné
i s telefony a Uplnou adresou. Pozitivni vysledek jesté
neznamena, Ze novorozenec je skutecné nemocny.
VétSinou je rodiné doporuceno opakovani testu
(sucha krevni kapka) nebo dalsi specializované
vySetfeni (obvykle vySetfeni krve a/nebo modi),
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