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VE ZKRATCE
Novorozenecký screening vrozených poruch imunity – SCID screening
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Tab. 1.  Aspekty novorozeneckého screeningu vrozených poruch imunity zavedeného v České republice v lednu 2024 – pokračování

SCID screening v zahraničí 
První SCID screening byl zaveden ve Wisconsinu, USA, v roce 2008. T. č. 15 zemí screenuje plošně, 5 zemí regionálně a v 15 zemích 
probíhá  pilotí program.

SCID screening ČR 
Pilotní program probíhal v letech 2022–2023, od 1. 1. 2024 je spolu s SMA nově součástí národního novorozeneckého labo
ratorního screeningu. 

Výsledky pilotního programu

Vyšetřeno bylo 198 675 testovaných vzorků (zahrnuto > 92 % novorozenců, na dobrovolné bázi).
Identifikováno bylo 20 vrozených poruch imunity, z toho 2 pacienti se SCID (1 pacient podstoupil HSCT v ČR a 1 pacient 
transplantaci thymu ve Velké Británii), 9 pacientů s agamaglobulinemií (všichni zahájili presymptomaticky substituční terapii 
imunoglobuliny) a 7 pacientů s 22q11.2 delečním syndromem (syndrom DiGeorge, řešeni individuálně dle tíže fenotypu). 

Incidence SCID  
a agamaglobulinemie

Před screeningem  
(odhad)
SCID 1 : 100 000
Agamaglobulinemie 0,8 : 100 000

Z období pilotního programu sreeningu  
(data z krátkého časového úseku 2022–2023)
SCID 1 : 100 000
Agamaglobulinemie až 4,5 : 100 000

Efektivita screeningové metody Vysoká senzitivita (až 100% pro SCID) i specificita při identifikaci nejzávažnějších poruch T a B lymfocytů. 

Nejčastější příčiny abnormálního 
screeningu u pacientů bez  
vrozené poruchy imunity 

Imunosupresivní medikace matky v graviditě 
Prematurita
Infekce

Odhalí screening všechny  
závažné vrozené poruchy  
imunity? 

NE, screening neodhalí imunodeficity, jejichž patogenetickou příčinou je mechanismus nezasahující do procesu vzniku 
TREC/KREC, např. hyper IgM syndrom, hyper IgE syndrom, běžná variabilní imunodeficience (CVID), deficity komplementu či 
autoinflamatorní syndromy. Odhalí ale většinu nejzávažnějších poruch T a B lymfocytů.

Budoucí výzkum 
K přesnějšímu vyhodnocení incidence a vlivu časné diagnózy na prognózu pacientů v ČR budé nutné analyzovat dlouho
dobější data.

Obr. 1.  Postup zajištění novorozeneckého screeningu SCID v ČR. Šrafovaně postup v případě, že nebyl zajištěn vzorek pro novorozenecký screening  
v porodnici
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