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Véstnik MZd CR, ¢astka 6/2009

METODICKY NAVOD K ZAJISTENi CELOPLOSNEHO NOVOROZENECKEHO
LABORATORNIHO SCREENINGU A NASLEDNE PECE

¢l 1

VSeobecna ustanoveni

(1) U vdech novorozencl narozenych na Gzemi CR se provadi novorozenecky laboratorni
screening vrozenych ¢ dédi¢nych onemocnéni uvedenych v Cl. 1 odst. (2) metodou odbéru tzv.
suché kapky krve na novorozenecké screeningové kartiCce (dale jen karti¢ce). Cilem
novorozeneckého screeningu je rychla diagnostika a v¢asna Ié¢ba novorozencd s onemocnénim
dle Cl. 1 odst. (2).

(2) V ramci novorozeneckého laboratorniho screeningu jsou ze suché kapky krve vysetfovany
nize uvedend onemocnént:

Endokrinni onemocnéni (EO):
a) kongenitalni hypotyredza (CH)
b) kongenitalni adrenalni hyperplazie (CAH)
Dédi¢né poruchy metabolismu (DMP):
c¢) fenylketonurie (PKU) a hyperfenylalaninemie (HPA)
d) leucinéza (nemoc javorového sirupu, MSUD)
e) deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin se stfedné dlouhym retézcem (MCAD)
f) deficit 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin s dlouhym retézcem (LCHAD)
g) deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin s velmi dlouhym retézcem (VLCAD)
h) deficit karnitinpalmitoyltransferazy | (CPT I)
i) deficit karnitinpalmitoyltransferazy Il (CPT II)
j) deficit karnitinacylkarnitintranslokazy (CACT)
k) glutarova acidurie typ | (GA I)
) izovalerova acidurie (IVA)
Jind onemocnéni:
m) cysticka fibréza (CF)

(3) Za informovani rodicl, resp. zdkonnych zastupct (dale jen rodi¢d), o principu a ucelu
novorozeneckého screeningu, za spravné provedeny odbér krve v pfedepsaném véku ditéte, za
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spravné a Uplné vyplnéni Udajl na karti¢ce, za v¢asné odeslani této karti¢ky a za indikaci a
provedeni eventualniho tzv. ,rescreeningu” dle Cl. 2 odst. (6) odpovidaji vedouci Iékafi
novorozeneckych ¢i jinych oddéleni zdravotnickych zafizeni, v jejichz péli se v dobé provadéni
odbéru novorozenec nachazi. U novorozence narozeného mimo zdravotnické zarizeni odpovida za
tyto Ukony registrujici prakticky Iékar pro déti a dorost, ktery prevzal novorozence do péce.

(4) Doporuceny zpUsob informovani rodi¢l o principu a Ucelu novorozeneckého screeningu je
uveden formou nejcastéjSich otazek rodic¢l a doporucenych odpovédi osetrujiciho l1ékare v priloze
C. 1. Obsah prilohy je mozné na jednotlivych zdravotnickych pracovistich rozmnozovat jako
pomdcku k informovani rodi¢d.

Cl.2

Odbér krve pro novorozenecky screening a odesilani vzork(

(1) Pro odbér se pouzivaji dvojité, samopropisovaci karticky. Nadale se nepouziva ,Protokol o
vysetreni novorozencl na DPM“ (SEVT-14 329 0). Veskeré Gdaje o novorozenci a okolnostech
odbéru se zaznamenavaji pfimo na tuto dvojitou karticku, se samoprlpisem demografickych dat.
(Pro odbér Ize pripadné pouzit dvé plvodni, jednoduché karticky, pak je treba vénovat zvysenou
pozornost shodé demografickych dat na obou kartickach.)

(2) Pred odbérem vzorku krve se na karti¢ce vyplini tiskacim pismem modrym nebo ¢ernym
kulickovym perem vSechny predtisténé Udaje. V pfipadé nedostupnosti rodného ¢isla a pojistovny
ditéte je tfeba uvést rodné Cislo a pojistovnu matky. PoZzadovana demograficka data jsou uvedena
v priloze €. 3. Po vyplnéni demografickych dat se oba listy samopropisovaci karticky oddéli a odbér
vzorku se provede na kazdy list zvIast.

(3) U vSech novorozencl se odebere mezi 48-72 hodinami po narozeni vzorek kapilarni krve na
oba listy dvojité karticky (resp. na dvé jednoduché karticky). Je nutno dodrzet spravnou metodiku
odbéru kapilarni krve uvedenou v priloze ¢. 2. Provedeni odbéru zaznamena |ékar do zdravotnické
dokumentace ditéte a do Zpravy o novorozenci.

(4) Odbér vzorku krve pro novorozenecky screening se provede post mortem i u novorozencd,
ktefi zemreli pred odbérem pravidelného screeningu, tato skutecnost se zaznamena na karticku v
misté poznamek odesilatele. (Post mortem diagnostika neni primarnim cilem novorozeneckého
screeningu, ale metodika tandemové hmotnostni spektrometrie tuto diagnostiku umozniuje a mdze
zasadnim zpUsobem prispét k vyjasnéni pric¢iny Gdmrti a genetickému poradenstvi.)

(5) U novorozencd, kteri vyZzaduji Ié¢bu kortikoidy, dopamin, prfevod krve, plazmy nebo
vymeénnou transfuzi v dobé odbéru screeningu (tj. mezi 48. - 72. hodinou Zivota), se provede odbér
krve na novorozenecky screening pred pfislusSnym vykonem.

(6) U nékterych novorozencl se provadi tzv. ,rescreening”, tj. druhy odbér vzorku kapilarni krve
na stejny typ screeningové karticky a to mezi 8. - 14. dnem po narozeni. Na karti¢ce se uvede, ze
se jedna o opakovany odbér - ,rescreening” a jeho ddvod. Rescreening se provadi:

a) u vSech novorozenc( s porodni hmotnosti <1500 g. U novorozencd, ktefi v dobé odbéru
rescreeningu nedosahli hmotnosti 1500 g, se rescreening opakuje aZ pfi dosazeni této
hmotnosti;

b) u novorozencl, pokud byl matce v poslednich 48 hodinach pred porodem nebo
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novorozenci pred odbérem screeningu podan pripravek na bazi kortikoidd;

c) u novorozenct, pokud byla matka v poslednim trimestru téhotenstvi Ié¢ena tyreostatiky,
léky s obsahem jédu (napf. amiodaronem) ¢i ji byly podany jodové kontrastni latky;

d) u novorozencl lécenych pred odbérem screeningu dopaminem, léky s obsahem jodu Ci
jim byly podany jédové kontrastni latky;

e) u novorozencl, kterym byla podéana transfuze krevniho derivatu nebo byla provedena
vymeénna transfuze pred odbérem screeningu;

f) u novorozencd, kteri byli pred odbérem screeningu na parenteralni vyZzivé.

(7) Odbér vzorku krve na rescreening lze provést nejdrive za 2 dny po podani kortikoidd, 24
hodin po ukonceni IéCby dopaminem a za 4 dny po transfuzi krevniho derivatu.

(8) KartiCky se zaschlymi krevnimi kapkami a radné vyplnéné se odesilaji postou Ci poslem k
vySetieni do pfislusnych laboratofi dle Cl. 3, tj. jedna karti¢ka pro vysetfeni DPM, druhd karti¢ka
pro vySetreni CH, CAH a CF. Karticky se odesilaji kazdy pracovni den. Zdravotnické zafizeni ma pro
prislusnd vysetifeni moznost volby z laboratofi uvedenych v ¢l. 3. Pro obecné informovani
zdravotnické zarfizeni zverejni zvolenou laboratof na svych webovych strankach. Naplnéni klicové
odpovédnosti jednotlivych laboratofi v systému fungovani novorozeneckého screeningu
bezpodminecné vyzaduje volbu prfislusné laboratofe oznamit pisemné vedoucimu laboratore s
predstihem minimalné 1 mésice formularem jehoZ vzor je pro nové vznikly systém laboratofri
tandemové hmotnostni spektrometrie (¢l. 3, odst. 1) uveden v priloze ¢. 3. Pro volbu
imunoanalytické laboratore (Cl. 3, odst. 2), jejichz systém jiz funguje, se pouzije obdobny formular,
ale pouze v pripadé zmény oproti stavajicimu stavu.

(9) V pripadé prekladu novorozence do jiného zdravotnického zafizeni ve véku mezi 48-72
hodinami po narozeni uvede prekladajici Iékar v prekladové zpraveé zretelné, zda byl proveden
odbér krve na novorozenecky screening a upozorni na pripadnou indikaci ,rescreeningu”, za ktery
odpovida pfijimajici zdravotnické zarizeni.

(10) V pripadé predCasného propusténi ditéte z novorozeneckého oddéleni dfive nez za 48
hodin po narozeni informuje lékaf matku (resp. rodi¢e) o potiebé zajisténi odbéru
novorozeneckého screeningu. O informaci provede zaznam do zdravotnické dokumentace ditéte.
Ve Zprave o novorozenci uvédomi prislusného (registrujiciho) praktického Iékare pro déti a dorost
0 nutnosti zajistit v dobé mezi 48-72 hodinami Zivota odbér kapilarni krve na karticku a jeji
odeslani do prislusnych laboratofi. KartiCku pfilozi propoustéjici Iékar ke Zpravé o novorozenci.

(11) V pripadé potreby opakovaného odbéru vzorku kapilarni krve pro nejasny vysledek
predchazejiciho screeningového vysetreni (tzv. ,recall”) provede tento odbér |ékar, v jehoz péci se
novorozenec toho Casu nachazi (obvykle pfislusny prakticky Iékar pro déti a dorost), a to na
zakladé vyzvy screeningové laboratore.

C.3

Laboratorni vySetfeni pro novorozenecky screening

(1) Laboratorni vysetfeni dédi¢nych poruch metabolismu (DPM) metodou tandemové
hmotnostni spektrometrie (MS/MS) provadi:
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a) Vdeobecné fakultni nemocnice, Ke Karlovu 2, 128 08 Praha 2, Ustav dédi¢nych
metabolickych poruch,

b) Fakultni nemocnice Olomouc, I.P.Paviova, 775 20 Olomouc, Laboratof dédi¢nych
metabolickych poruch, OKBL.

Pozn.

Metodika tandemové hmotnostni spektrometrie pouzita pro vySetfovani onemocnéni uvedenych
v Cl. 1 odst. (2) pism. d)-m) m@ze v nékterych pfipadech zachytit i hydroxyprolinémii, glutarovou
acidurii Il. typu, deficit mitochondridlniho trifunkcniho proteinu a deficit 2-methylbutyryl-CoA
dehydrogenazy.

(2) Laboratorni vysSetfeni kongenitalni hypotyredzy (CH) a kongenitalni adrendini hyperplazie
(CAH) a cystické fibrézy (CF) pomoci imunoanalytickych metod provadi:

a) Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady, Srobarova 50, 100 34 Praha 10, Laboratof
novorozeneckého screeningu, Klinika déti a dorostu,

b) Fakultni nemocnice Brno, Cernopolni 9, 61300 Brno, pracovisté Détska nemochnice,
Oddéleni klinické biochemie a hematologie.

Cl. 4

Postup a povinnosti screeningovych laborator{

(1) O negativnich nalezech screeningovych vysSetreni screeningova laboratof informace
nezasila.

(2) V pripadé, Ze u novorozence vysledek screeningového vysSetfeni vede k podezrfeni na
dédi¢nou poruchu metabolismu (DPM), zajisti screeningova laborator nasleduijici:

a) Pri nejasném nalezu screeningu ve vySetfovaném vzorku screeningova laborator
informuje rodiCe a pfislusného Iékare, v jehoz péci se dité nachazi (dale jen prislusného
|ékare), o potrebé neprodleného provedeni nového odbéru vzorku kapilarni nebo
venodzni krve pro kontrolni screening DPM (tzv. ,recall”).

b) Pfi jednoznacné abnormalnim nalezu screeningu ve vysetfovaném vzorku screeningova
laborator zajisti prostiednictvim pfislusSného Iékare, optimalni postup s ohledem na
klinicky stav ditéte. V pripadé abnormalniho nalezu screeningu PKU a HPA informuje
neprodlend specializovand pracovisté uvedend v Cl. 5 odst. (1).

(3) V pripadé, ze vysledek screeningového vysSetfeni vede k podezrfeni na kongenitdlni
hypotyredzu (CH), zajisti screeningova laborator nasledujici opatreni:

a) Prfi mirné zvysenych hodnotéach tyreotropniho hormonu (TSH) screeningova laborator
informuje rodicCe a pfislusného Iékare o potrfebé neprodleného provedeni odbéru krve na
stanoveni volného tyroxinu (fT4) a TSH v séru. Sérum odeSle |ékar k vySetreni do
prislusné laboratore. Provadéjici prislusna laborator sdéli vysledek stanoveni
odesilajicimu Iékafi a ten nasledné screeningové laboratofi. Svédci-li vysledky vysetieni
pro CH, zajisti 1ékar, ktery material k vySetfeni odeslal, hospitalizaci ditéte na prislusném
pracovisti.
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b) Pri hodnotach nepochybné svédcicich pro CH screeningova laborator zajisti
prostrednictvim prislusného |ékare neprodlené hospitalizaci novorozence v prislusném
zdravotnickém zafizeni. SoucCasné informuje oSetfujiciho Iékare pfijimajiciho zafizeni tak,
aby substitu¢ni terapie byla zahajena neodkladné.

(4) V pripadé, Ze vysledek screeningového vysetieni vede k podezreni na kongenitdlni adrenalni
hyperplazii (CAH), zajisti screeningova laborator nasledujici opatreni:

a) Pri mirné zvysenych hodnotach 17-hydroxyprogesteronu (17-OHP) si screeningova
laborator vyzada dalsi odbér screeningu (tzv. ,recall”), a to i opakované do poklesu
hodnot 17-OHP do pasma jednoznacné negativity Ci do vzestupu do pozitivity.

b) Pfi jednoznacné zvySenych hodnotach 17-OHP zajisti screeningova laborator
prostrednictvim prislusného Iékare, neprodlené dalSi optimalni postup v diagnostice a
|écbé dle aktualniho stavu ditéte, tj. vétSinou hospitalizaci novorozence v pfislusném
zdravotnickém zafizeni k potvrzeni CAH tak, aby substitucni terapie byla zahajena
neodkladné.

(5) V pripadé, ze vysledek screeningového vysetfeni imunoreaktivniho trypsinogenu (IRT)
vzbuzuje podezieni na cystickou fibrézu (CF) (tj. koncentrace IRT >99,0 percentil), zajisti
screeningova laborator nasledujici opatreni:

,Druhy analyticky krok” - molekularné genetickou analyzu nejc¢astéjsich, jednoznacné
patogennich a populac¢né vyznamnych, mutaci v genu CFTR ze stejnych suchych kapek krve na
screeningové kartiCce, ve kterych byla zjiSténa zvySena koncentrace IRT. Laborator ihned odesle
suchou kapku krve s demografickymi Udaji do prislusné genetické laboratore (viz. dale). V této
souvislosti Spole¢nost Iékafské genetiky CLS JEP poskytla vyjimku z univerzélné aplikovaného ,a
priori“ informovaného souhlasu s genetickym vysSetfenim ve verejném zajmu, a to z ddvodu
nebezpedi z prodleni. Tato vyjimka se tyka pouze novorozeneckého screeningu CF.

Molekularné genetickou analyzu genu CFTR v suchych kapkach krve provadi:

a) Fakultni nemocnice v Motole, V Gvalu 84, 15006 Praha, Ustav biologie a lékaf'ské
genetiky, Centrum cystické fibrézy.

b) Fakultni nemocnice Brno, Cernopolni 9, 61300 Brno, Oddéleni lékarské genetiky.

Uvedené genetické laboratore jsou zodpovédné pfi nalezu 1 nebo 2 mutaci v genu CFTR za
predani probanda k provedeni potniho testu. Pfi neprokazani mutace a pfri extrémné vysokém IRT
(>99,9 percentil) jsou genetické laboratofe zodpovédné za zpétné informovani screeningovych
laboratofi k provedeni opakovani nabéru (,recallu”) suché kapky krve na stanoveni IRT, a to
nejpozdeji do 9. tydne zivota probanda.

»Treti analyticky krok” - screeningové laboratore v pripadé neprokazani mutace a pfi extrémné
vysokém IRT si vyzadaji opakovani nabéru (,recall”) suché kapky krve ke stanoveni IRT. Odbér
musi byt proveden nejpozdéji do 10. tydne zivota probanda. V pfipadé, ze koncentrace IRT v
recallu nevylucuje CF, zajisti screeningova laborator predani probanda k provedeni potniho testu.

Potni test pomoci pilokarpinové iontoforézy provadi:

1) Fakultni nemocnice v Motole, V Uvalu 84, 15006 Praha 5, Pediatricka klinika, Centrum
pro cystickou fibrézu,
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2) Fakultni nemocnice Hradec Kralové, Sokolska 581, 50005 Hradec Kralové, Détska klinika,
3) Fakultni nemocnice Brno, Cernopolni 9, 61300 Brno, Klinika détskych infek&nich nemoci.

V pripadé normalniho potniho testu a nalezu jedné mutace informuji uvedena pracovisté rodice
o normalnim (negativnim) vysledku novorozeneckého screeningu CF a neinformuji bezprostfedné o
konkrétnim nélezu jedné mutace, protoZe detekce nosi¢l neni primarnim cilem novorozeneckého
screeningu. V tomto pfipadé pouze obecné informuji o0 moznosti nosi¢stvi viohy pro CF a soucasné
nabidnou rodiné genetické poradenstvi. Pokud rodi¢e projevi o genetické poradenstvi zajem,
odeslou rodinu na ambulance genetickych pracovist uvedenych v Cl. 4 odst. (5) a) nebo (5) b), kde
probéhne genetické poradenstvi a eventualni dopliujici vySetrfeni v souladu s aktualnimi postupy.

(6) V pripadé, ze se nepodafi o nejasném nebo abnormalnim nalezu v novorozeneckém
screeningu uvédomit rodice, ani prislusného lékare, screeningova laborator informuje o nalezu a o
faktu nedohledani pacienta neprodlené OSPOD (odbor socialné pravni ochrany déti) dle trvalého
bydlisté matky.

(7) Laboratore novorozeneckého screeningu informuji Ministerstvo zdravotnictvi 1x rocnég, a to
vzdy ke dni 1.5. kalendarniho roku, o:

a) poctu vysetrenych novorozencd

b) poc¢tu zachycenych pripadd jednotlivych onemocnéni.

c) poctu ,recalld” (opakovani screeningu pro nejasny nalez)
d) poctu falesné pozitivnich pripadd.

(8) Laboratorfe novorozeneckého screeningu zajisti adekvatni skladovani a archivaci
novorozeneckych screeningovych karti¢ek po dobu minimalné 5 let tak, aby mohly byt pouzity pro
opakovani vysetreni pfi jakékoliv nejasnosti z pfedchazejiciho vysSetreni (napf. pfi podezreni na
faleSnou negativitu) a zaroven byly chranény pred pripadnym zneuzitim.

(9) Laboratore novorozeneckého screeningu jsou odpoveédné za plnéni mezinarodniho systému
kontroly kvality (tzv. EQA), pribézné dokladani Uspésnosti v systému kontroly kvality a plnéni
zasad spravné laboratorni praxe.

Cl.5

Zajisténi nasledné péce o déti s chorobami diagnostikovanymi screeningem
(1) Lé&bu a sledovani pacientd s PKU a HPA zajistuji v CR tato specializovand pracovisté:

a) Véeobecnd fakultni nemocnice, Ke Karlovu 2, 128 08 Praha 2, Ustav d&di¢nych
metabolickych poruch a Klinika détského a dorostového Iékarstuvi,

b) Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady, Srobarova 50, 100 34 Praha 10, Klinika déti a
dorostu,

c) Fakultni nemocnice Brno, Cernopolni 9, 613 00 Brno, pracovisté D&tskd nemochnice.

(2) Lé&bu a sledovani pacientl s DPM kromé& PKU a HPA uvedenych v Cl. 5 odst. (1) koordinuje v
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zavislosti na typu onemocnéni a klinickém stavu ditéte VSeobecna fakultni nemocnice, Ke Karlovu
2, 128 08 Praha 2, Ustav dédi¢nych metabolickych poruch a Klinika détského a dorostového
lékarstvi, ve spolupraci s FN Olomouc, I.P. Pavlova, 775 20, Laboratofi dédicnych metabolickych
poruch OKBL, praktickym Iékafem pro dité a dorost a Iékafi dalSich specializaci, v jejichz péci se
dité nachazi.
(3) Lé&bu déti s CH hormonalni substituci zajidtuji v CR tato specializovana pracovisté:

a) Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady, Praha 10, Klinika déti a dorostu

b) Nemocnice Ceské Bud&jovice a.s., Détské oddélenf

c) Krajské zdravotni, a.s. - Masarykova nemocnice v Usti nad Labem, 0.z. Détské oddélent,

d) Fakultni nemocnice Plzen, Détska klinika

e) Fakultni nemocnice Hradec Kralové, Détska klinika

f) Fakultni nemocnice Brno, Pracovisté Détské nemocnice

g) Fakultni nemocnice Olomouc, Détska klinika

h) Fakultni nemocnice Ostrava, Détska klinika

(4) U vSech novorozencd s potvrzenou CH zajistuje détsky endokrinolog na pracovistich
uvedenych v odstavci (3) nejpozdéji do 3 mésicl po narozeni elektronicky screening vrozenych vad
sluchu metodou tranzientnich otoakustickych emisi.

(5) Lécbu a sledovani déti s CAH zajistuji specializovana pracovisté détské endokrinologie.

(6) Pri potvrzeni CF na zakladé dvou mutaci v genu CFTR a/nebo pozitivniho potniho testu bude
proband ihned predan k inicialni edukacni hospitalizaci do Fakultni nemocnice v Motole, V Gvalu
84, 15006 Praha 5, Centra pro cystickou fibrozu, Pediatricka klinika a Ustav biologie a |ékafské
genetiky. Genetické poradenstvi jeho rodic bude provedeno ve stejném centru nebo ve Fakultni
nemocnici Brno, Oddéleni |ékarské genetiky. VSechna dalsi molekularné geneticka vysetfeni v
dané rodiné v tomto pripadé jiz podléhaji standardnimu procesu informovaného souhlasu podle
doporueni Spole&nosti Iékafské genetiky CLS JEP. Dali 1é¢ba a sledovani bude pokratovat ve
spolupraci a na zakladé vzajemné domluvy s regionalnimi pracovisti dle bydlisté pacienta.

Cl. 6

Zaveérecna ustanoveni

(1) Nadale se nepostupuje podle Metodického navodu ¢. 7/2003 Véstniku MZ k zajisténi
celoploSného novorozeneckého laboratorniho screeningu a nasledné péce.

Metodicky navod nabyva Gc¢innosti ode dne 1.10.2009.

Dana Juraskova

ministryné zdravotnictvi
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Pfiloha ¢. 1
.Novorozenecky screening = maximum zdravi pro Vase narozené dité" -

casto kladené otazky rodici:

Co to je novorozenecky screening? Novorozenecky screening slouzi k vyhledavani novorozenc(
se zvySenym rizikem nékterych vzacnych onemocnéni dfive tak, aby se dala tato onemocnéni
potvrdit ¢i vyvratit dfive nez se staci projevit a nevratné poskodit zdravi ditéte.

Které nemoci se novorozeneckym screeningem vysetruji? V soucasné dobé se vysetfuje 13
vzacnych chorob mezi které patfi: vrozené selhani funkce Stitné zlazy (kongenitdini hypotyredza),
vrozené selhani funkce nadledvin (kongenitalni adrenaini hyperplazie), onemocnéni latkové
vymeny (fenylketonurie a devét dalSich poruch) a vrozena porucha vazkosti hlenu dychacich cest
(cysticka fibréza).

Jaka je pravdépodobnost, Ze moje dité bude mit nékterou z uvedenych nemoci? Pravdépodobnost
je velmi mala. Priblizné pouze 1 ze 1150 novorozencl méa nékterou z uvedenych nemoci.

Proc¢ potrebujeme novorozenecky screening? Novorozenecky screening umozni vyhledat
novorozence se zvysenym rizikem onemocnéni a u nich provést v€asnou diagnostiku v obdobi,
kdy klinické priznaky jesté nejsou zjevné, a zajistit tak jeji vCasnou IéCbu, dfive nez onemocnéni
zpUsobi nenapravitelné skody.

Jak se novorozenecky screening provadi? Ve véku 48-72 hodin po narozeni se odebere nékolik
kapek krve z paticky Vaseho ditéte na specialni papirek. U malého poctu novorozencl je
zapotrebi za néjakou dobu odbér kapek krve zopakovat, protoze vysledek prvniho vysSetreni nebyl
jasny. Opakovani odbéru neznamena, Ze Vase dité je nemocné, ve vétsiné pripadl opakovani
odbéru se podezreni na onemocnéni neprokaze.

Co se v kapce krve na filtracnim papirku méri? Choroby se vyhledavaji na zakladé zvySeni
mnozstvi uritych latek v krvi novorozence (napfr. bilkovin, hormon( ¢i aminokyselin). Pri
screeningu cystické fibrézy se v pripadé nejasného nalezu (u cca. 1 % novorozencll) stanovuji i
presné ur¢ené viohy (mutace v genu) pro tuto chorobu.

Dozvim se normalini (,negativni“) nalez? Vzhledem k velmi malé pravdépodobnosti onemocnéni u
Vaseho ditéte screeningové laboratore nevydavaji prohldseni o normalnim (negativnim) nalezu.
Pokud Vas laborator nebude kontaktovat, znamena to, Ze zddna z vySetfovanych nemoci nebyla
prokazana. Naopak pfi podezfeni na vysetfovanou nemoc se s Vami laborator aktivné spoji -
vétsinou do 1 tydne, ale nékdy i pozdéji. Z tohoto dlvodu je zapotrebi v porodnici prfesné uvést
kontakt na vas a/nebo vaseho praktického Iékare pro déti a dorost, optimalné i s telefony a
Uplnou adresou.

Bude-li mé screeningové centrum kontaktovat, znamena to, Ze moje dité je nemocné? Ne, pouze
vzniklo podezreni na vySetfovanou nemoc. Screeningové vysetfeni neni definitivni stanoveni
diagnézy! Tu je nutno potvrdit nebo vyvratit dalsim podrobnym vysetfenim. Naléhavost
podezreni byva rlizna a screeningové centrum Vam ji sdéli, pricemz dalsi kroky zaviseji na
naléhavosti a typu nemoci. V zésadé se mlze se jednat jen o dalsi odbér kapky krve z paticky (Ci
odbér zilni krve) nebo vyjimécné i o urychlené prijeti do nemocnice.

Je mozné, Ze se néktera z nemoci novorozeneckym screeningem nerozpozna? Novorozeneckym
screeningem Ize rozpoznat pouze nemoci, uvedené vyse. Jen velmi vzacné mize néktera z
uvedenych nemoci diagnéze uniknout (tzv. faleSné negativni nalez). V téchto pripadech se jedna
zpravidla o velmi mirné formy onemocnéni.

Mate zdjem védét o novorozeneckém screeningu vice? Ptejte se |ékare, v jehoz péci je vase dité.
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Priloha ¢. 2

Metodika odbéru suché kapky krve na screeningovou karticku

Dobre omyta, prokrvena (tepla a rlzova) kliize na vnitfnim ¢i zevnim okraji paticky novorozence
se oCisti alkoholem a nechda uschnout. Provede se drobna incize do hloubky max. 2 mm sterilnim
kopickem rucné Ci nejlépe specialnim automatickym zarizenim (lancetou) urCenym pro odbér
novorozeneckého screeningu. Prvni kapka krve se setrfe suchym sterilnim tamponem. Po
vytvoreni dostatecné velké dalsi kapky se jemné pfrilozi filtracni papirek screeningové karticky,
tak aby se krev nasavala a UpIné zaplnila predtistény tercik a filtracni papir byl viditelné nasakly z
obou stran. Pati¢ka se nesmi mackat Ci zdimat, aby nedoslo k prfimeési tkanového moku. Pritom je
zapotrebi, aby tercik byl nasdknut najednou z jedné kapky, nesmi se vrstvit kapky do jednoho
terciku. Je zapotrebi krvi nasaknout vSechny terciky na novorozenecké screeningové karticce.
Filtracniho papirku se nikdy nedotykame a je nutno zabranit i kontaktu krevnich kapek s
jakymkoliv predmétem ¢i napf. plochou stolu.. Po odbéru nechame krev zaschnout v
horizontalnipoloze karticky po dobu nejméné 3 hodin pfi pokojové teploté, nikdy ji ,nesusime” na
primém slunci ¢i jiném zdroji tepla. Nejvhodnéjsi je pouziti specialnich stojankl na suseni
kartiCek, aby se opét zabranilo kontaktu vzorku s jakymkoliv predmétem (napf. s plochou desky
stolu). Po zaschnuti krve se kapky prekryji krycim papirkem, ktery je soucasti karticky.

Pfiloha ¢. 3
Demograficka data pozadovana na screeningové karticce.
Jméno a pfijmeni novorozence
Pohlavi ditéte
Rodné Cislo novorozence
PojiStovna novorozence
Porodni hmotnost (g)
Gestacni vék (tydny)
Datum a Cas narozeni
Datum a Cas odbéru
Odbér prvni (pravidelny screening)
Odbeér opakovany (recall, rescreening)
Dlvod rescreeningu
Kodové Cislo odbéru
Prakticky |ékar pro déti a dorost (jméno, mésto, telefon)
Jméno a prijmeni matky
Rodné Cislo matky v pfipadé absence rodného Cisla novorozence
PojiStovna matky v pfipadé absence rodného cisla novorozence

Telefon matky i jiného nejblizSiho rodinného prislusnika
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Adresa pobytu matky

Citelné razitko (adresa), podpis odesilatele

Priloha ¢. 4
Formular pro volbu laboratore tandemové hmotnostni spektrometrie
VRATTE NA ADRESU VYBRANEHO PRACOVISTE S PREDSTIHEM 1 MESICE NEZ ZACNETE
DO LABORATORE ZASILAT KARTICKY
Zdravotnické zarizeni:
ICO:
ICP:
Oddéleni:
Kdéd oddéleni pouzivany pro novorozenecky screening (tri velka tiskaci pismena):
Pocet novorozencl za minuly rok:
Pfesna adresa:
Telefony:
E-mail:

Prohlasuji, ze od ........ (vCetné) bude nase novorozenecké pracovisté zasilat screeningovou
karticku do niZze uvedené laboratore.

Nehodici se jednoznacné oznacte preskrtnutim a obratem zaSlete na adresu zvolené laboratore.

Ustav dédi¢nych metabolickych poruch, Vieobecna fakultni nemocnice v Praze, Ke Karlovu
2, 128 08 Praha 2, vedouci screeningového programu: Ing. Petr Chrastina, tel.

224 967 161
nebo
Laborator dédi¢nych metabolickych poruch, OKB, Fakultni nemocnice Olomouc, I.P.Paviova
6, 775 20 Olomouc, vedouci laboratore: Doc. RNDr. Tomas Adam, Ph.D., tel:
588 443 228
Vo, dNe v,

Vedouci novorozeneckého pracovisté

(jmenovka, podpis, razitko oddélen)

Reditel/statutarni zastupce zdravotnického zafizeni

(jmenovka, podpis, razitko reditelstvi)
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