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V Ceské republice probéhl v letech 2022-2023 pilotni projekt novorozeneckého

screeningu zavaznych vrozenych poruch imunity, souhrnné SCID screening. Pilotni

data demonstrovala vysokou efektivitu celého metodického a klinického aparatu.
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In the Czech Repubilic, a pilot programme for newborn screening of severe iborn errors
of immunity, collectively known as SCID screening, took place in 2022-2023. The pilot
data demonstrated a high efficiency of the entire methodological and clinical apparatus.
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Od 1. ledna 2024 se SCID screening stal soucasti ndrodniho novorozeneckého laborator-
niho screeningu, spolu s nové zafazenym screeningem spindlni muskularni atrofie (SMA).
Screeningova metoda pouzivana v Ceské republice detekuje sou¢asnou analyzou TREC a
KREC nejzavaznéjsi onemocnéni postihujici T a B lymfocyty. Pfesto SCID screening nezachyti
zdaleka vechny vrozené poruchy imunity. Shrnuti nejdtlezitéjsich aspektl SCID screeningu

uvadi nasledujici tabulka.

Aspekty novorozeneckého screeningu vrozenych poruch imunity zavedeného v Ceské republice

vlednu 2024

SCID a kombinované poruchy
imunity

= vzacné, zivot ohrozujici vrozené poruchy imunity, charakterizované
poruchou vyvoje T lymfocytl, ev. také B lymfocytd a NK bunék.
Nejcastéjsi je X-vazana forma tézké kombinované imunodeficience,
SCID (Severe Combined Immunodeficiency), a to porucha y-fetézce
IL2 receptoru. Dominantnimi projevy jsou zavazné systémové infekce
od raného kojeneckého véku (infekce viry, bakteriemi, plisnémi, typicky
oportunnimi patogeny), neprospivani, exantémy, prdjmy, a dalsi.

Agamaglobulinemie

= vrozené poruchy B lymfocytl, vedouci k poruse tvorby protilatek.
Nejcastéjsi je X-vdzana agamaglobulinemie (XLA, Brutonova agama-
globulinemie). Dominantnimi projevy jsou recidivujici/zavazné orga-
nové infekce od 4.-6. mésice véku, predevsim dychacich cest a ORL
oblasti, zvI&sté opouzdrenymibakteriemia viry, déle gastrointestinalni
infekce, a také sepse.

Dulezitost vcasné diagndzy

SCID: Bez 1écby se jedna o casné fatalni onemocnéni s dostupnou
kauzalni terapif — transplantace hematopoetickych kmenovych bunék
(HSCT)/thymu. Uspésnost terapie determinuje vék (,zlaté okno” pro
HSCT pro SCID < 3,5 mésice) a prodélané infekce.
Agamaglobulinemie: Dostupnost imunoglobulinové substitu¢ni
|é¢by a jeji veasné zahdjeni snizuje infekéni ndchylnost, morbiditu
a mortalitu, a pravdépodobné snizuje riziko rozvoje strukturainiho
plicniho postizeni (bronchiektézif).

Metoda screeningu

= kvantifikace sestfihovych ¢asti DNA, vznikajicich pfi vyvoji antigen-
niho receptoru T lymfocytl (TREC) a B lymfocytl (KREC). Vysetteni
probihad z periferni krve (suché kapky) odebrané 48-72 hodin po
porodu. Spolu se spinalni muskularni atrofif jde o prvni onemocnént,
jehoz prvostupriovym screeningovym vysetfenim je genetickd meto-
da, a to polymerdzova fetézova reakce v redlném case (rtPCR).
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