NOVOROZENECKY SCREENING JE OD LEDNA ROZSIREN 0 DALST ONEMOCNENI

Soucésti novorozeneckého screeningu je od 1. 1. 2022 dobrovolné vysetieni na spindlni svalovou atrofii (SMA) a tézké kombinované
imunodeficience (SCID) (1). Doposud se vysetfovalo osmnact vzacnych onemocnéni (Tab. 1). Diky novorozeneckému screeningu

je mozné zjistit onemocnéni dfive, nez se projevi, a predejit tak nevratnému poskozeni. V¢asna lé¢ba dokaze uchranit zdravi, ale

i snizit naklady na pozdéjsi terapii (2). Rodi¢e mohou nechat své déti vysetfit bezplatné ve viech krajich CR.

,Onemocnéni, jako jsou cysticka fibréza,
fenylketonurie nebo SMA, znamenaji pro Zivot
ditéte a jeho rodici vyrazné zdravotni a so-
cidlni komplikace. Diky novorozeneckému
screeningu jsou pacienti véas diagnostikovdni
azdhy kvalitné lé¢eni. Dokdzeme tak zamezit
zbyte¢nym komplikacim v disledku pozdni
diagndzy, jako jsou trvald postizeni nebo
dokonce i pfedcasnd umrti. Zarazeni dal$ich
nemoci poskytuje témto détem moznost na
Zivot bez vdznych obtizi. Rodi¢im jednoznac-
né doporucuji tuto moznost vyuzit,” fika prof.
MUDr. Milan Macek., DrSc., MHA, pfednosta
Ustavu biologie a Iékaiské genetiky 2. LF
a FN Motol, vedouci Narodniho koordina¢-
niho centra pro vzacna onemocnéni a pred-

Prehled vysetfovanych nemoct

seda Spole¢nosti lékafské genetiky a geno-
miky CLS JEP.

Novorozenecky screening je plosné tes-
tovani narozenych déti na lécitelné nemoci,
které je obtizné v¢as diagnostikovat. Provadi
se v prvnich dnech Zivota a umozniuje déti dia-
gnostikovat jesté pied vyskytem pocatecnich
ptiznaku (3). Novorozenecky screening je dob-
rovolny a dostupny v kazdé porodnici v CR.

Pravdépodobnost, Ze bude u novorozence
zjisténo nékteré z vysetiovanych onemocnéni,
je velmi mal3, pfiblizné u jednoho ditéte z 1170
narozenych (4). | presto je screening dulezity

preventivni krok, ktery mdze dité uchranit od
budoucich zdravotnich komplikaci.

~Nemoci, které dnes vysetfujeme novoroze-
neckym screeningem, mohou zpisobit napri-
klad vdzné svalové nebo dychaci potiZe. Diky
tomu, Ze se nemoc odhali hned po narozeni,
je mozZné zacit s lécbou uz v prvnich tydnech
Zivota. Screening pomdhd nejen détem, ale
poskytuje jistotu také pro rodice, na které muze
kvali ndro¢né lé¢bé dopadnout psychickd i fi-
nancni tisen. Komplikace u pozdé zalécenych
déti mohou znamenat i to, Ze se jeden rodi¢
musi vzddt zaméstndni a starat se o dité prak-
ticky 24 hodin denné. Tato situace je psychicky
i finan¢né velmi vycerpdvajici,” zdlraznuje

profesor Macek.

Vrozenad funkce $titné zldzy

Vrozend nedostatecnost tvorby hormon( v nadledvinach

Vrozena porucha tvorby hlenu (cystické fibréza)

Vrozena porucha latkové vymeény aminokyseliny fenylalaninu

Argininemie

Citrulinemie I. typu

Vrozend porucha latkové vymeény vétvenych aminokyselin (nemoc ,javorového sirupu”)

Homocystinurie z deficitu cystathionin beta-syntazy (CBS), pyridoxin non-responzivni forma

VySetfované od

Homocystinurie z deficitu methylentetrahydrofolatreduktazy

1.6.2016 Glutarova acidurie typ |

|zovalerova acidurie

Deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin se stfedné dlouhym fetézcem

Deficit 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogendzy mastnych kyselin s dlouhym fetézcem

Deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin s velmi dlouhym fetézcem

Deficit karnitinpalmitoyltransferazy |

Deficit karnitinpalmitoyltransferazy Il

Deficit karnitinacylkarnitintranslokazy

Deficit biotinidazy

Nové pilotné vysetfované

SpinéInf svalova atrofie (SMA)

od ledna 2022*

Teézké kombinované imunodeficience (SCID)

*Pilotni projekt screeningového vysetieni dvou vzdcnych onemocnéni (SMA a SCID) je prozatim ustanoven na dva roky. V gesci ho md Ndrodniho screeningové centrum UZIS

a Koordinacni centrum pro novorozenecky screening.
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Novorozenecky screening se provadi mezi
48.a72.hodinou po narozeni ditéte, a to odbé-
rem kapky krve z paticky novorozence (5). Ta je
zachycena na filtra¢ni papirek, ktery je poté
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