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SOUHLAS S PROVEDENIM NOVOROZENECKEHO LABORATORNIHO SCREENINGU
Informace pro zakonné zastupce v souvislosti s provedenim novorozeneckého laboratorniho
Screeningu

Co je novorozenecky laboratorni screening?

Novorozenecky laboratorni screening slouzi k vyhledavani chorob v jejich Casném stadiu tak, aby se
tyto nemoci u novorozence diagnostikovaly a IéCily dfive, nez se staci projevit a zplsobit nevratné
webu www.novorozeneckyscreening.cz.

Ktera onemocnéni se novorozeneckym laboratornim screeningem vyhledavaji?

V rdmci novorozeneckého laboratorniho screeningu se vyhledava 20 onemocnéni

« vrozené selhani §titné Zlazy (kongenitalni hypotyredza),

« vrozené selhani funkce nadledvin (kongenitalni adrenaini hyperplazie),

* vrozena porucha vazkosti hlenu dychacich cest (cysticka fibréza),

* 15 dédi¢nych onemocnéni latkové vymény (fenylketonurie, vybrané organické acidurie

a poruchy metabolismu aminokyselin, poruchy ve zpracovani mastnych kyselin a deficit
biotinidazy),

* spinalni muskularni atrofie (SMA),

« tézké kombinované imunodeficience (SCID).

Jak se novorozenecky laboratorni screening provadi?

Z paty ditéte se mezi 48. az 72. hodinou po narozeni odebere nékolik kapek krve na dvé
samopropisovaci screeningové kartiCky (dale jen screeningové karti¢ky). Jedna screeningova karticka
je zaslana do laboratofe Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady nebo Fakultni nemocnice Brno, kde
se vySetiuji prvni tfi vySe uvedena vrozena onemocnéni (kongenitalni hypotyreéza, kongenitalni
adrenalni hyperplazie a cysticka fibr6za). Druha screeningova kartiCka je zaslana do laboratofe
VSeobecné fakultni nemocnice v Praze nebo Fakultni nemocnice Olomouc, které vysSetfuji dédiCna
onemocnéni latkové vymény. Vysetfeni SMA, SCID probiha ze zaslanych screeningovych kartiCek
nasledné v laboratofich VSeobecné fakultni nemocnice v Praze a Fakultni nemocnice Brno.
Onemocnéni se vyhledavaji na zakladé zménéného mnozstvi urcitych latek v krvi novorozence (bilkovin
a enzymu, hormon(, aminokyselin a acylkarnitind) nebo na zakladé zmén v DNA novorozence (SMA,
SCID). V ramci novorozeneckého screeningu cystické fibrézy se v prvni fazi stanovuje hladina latky
vytvarené slinivkou bfisni (tzv. imunoreaktivniho trypsinogenu — IRT). Tento test je dostatecné citlivy a
meél by zachytit vétSinu pacientl s cystickou fibrézou, zvySena hladina IRT se vS8ak mize vyskytnout u
fady novorozencu, ktefi cystickou fibrézou netrpi. Proto u 1 % novorozencu s nejvyssi hladinou IRT se
v druhém stupni testuji populaéné specifické dédiéné zmény v genu pro cystickou fibrézu (CFTR) pro
odliSeni, zda by novorozenec mohl skute€né& mit cystickou fibr6zou nebo zda se jedna o nespecificky
nalez. Vysledek tohoto druhostuphového vySetieni slouzi pouze pro uzavieni vysledku screeningu pro
cystickou fibrézu jako negativniho (tzn. novorozenec cystickou fibrézou netrpi) nebo pozitivniho (tzn.
vzniklo podezfeni, Ze by novorozenec mohl mit cystickou fibrézou a dalSim diagnostickym vySetfenim
je nutno toto podezfeni potvrdit nebo vyvratit). Tento test zajiStuji specializované laboratofe ve Fakultni
nemocnici v Motole nebo Fakultni nemocnici Brno pfimo v suché kapce krve z pavodniho odbéru, ve
kterém byla zjist€na vysoka hladina IRT. V pfipadé testovani dédi€nych zmén v genu pro cystickou
fibrozu, je DNA izolovana ze screeningové kartiCky uchovana 2 mésice z diivodu nutnosti zopakovat
vySetieni. Po uplynuti této doby je DNA zlikvidovana.

Jak je oznamen vysledek novorozeneckého screeningu?

Vzhledem k velmi malé pravdépodobnosti onemocnéni (nékterym z vySe uvedenych onemocnéni trpi
pouze pfiblizné 1 z 1150 novorozencud) neinformuji poskytovatelé zdravotnich sluzeb provadéjici
novorozenecky laboratorni screening — screeningové laboratofe (dale jen ,poskytovatel) o normalnim
(negativnim) nalezu. Pokud poskytovatel zakonné zastupce ditéte nekontaktuje, znamena to, Ze
nevzniklo podezfeni na Zadnou z vySetfovanych nemoci. Naopak pfi podezfeni na vySetfovanou nemoc
se poskytovatel se zdkonnymi zastupci ditéte nebo s jeho registrujicim praktickym Iékafem pro déti a
dorost aktivné spoji (nejcastéji do 2 tydnu od provedeného odbéru, u screeningu cystické fibrozy obvykle
do 4 az 6 tydn(). Z tohoto duvodu je tfeba pfi odbéru krve ditéte uvést podrobné kontaktni Udaje (Upina
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adresa, telefonicky kontakt) na zakonné zastupce a na praktického lékafe pro déti a dorost, u kterého
bude dité registrovano.

Bude-li mé screeningova laboratofi kontaktovat, znamena to, ze je moje dité nemocné?

Jestlize poskytovatel kontaktuje Vas nebo registrujiciho praktického Iékafe pro déti a dorost, vzniklo
podezfeni na vyskyt nemoci u Vaseho ditéte. Screeningové vySetfeni nemuze stanovit diagnézu
definitivné a podezfeni je nezbytné potvrdit nebo vyvratit dal§im podrobnym vysetfenim; pfiblizné u tfi
¢tvrtin abnormainich vysledk( se naslednymi vySetfenimi onemocnéni nepotvrdi (jedna se o tzv. faleSné
pozitivni nalezy). DalSi kroky zaviseji na naléhavosti a typu nemoci. PFi nizké pravdépodobnosti nemoci
se muze jednat jen o dal$i odbér kapky krve z paty, pfi vy$si pravdépodobnosti nemoci mize nasledovat
specializované vySetfeni z odbéru Zilni krve, vyjimec&né i urychlené pfijeti novorozence do nemocnice.

Je mozné, ze se nékteré onemocnéni laboratornim novorozeneckym screeningem nerozpozna?
Novorozeneckym laboratornim screeningem lIze rozpoznat pouze nemoci uvedené vyse. Jen velmi
vzacné mlze nékterad z uvedenych nemoci diagnéze uniknout (tzv. faleSné negativni nalez). V téchto
pfipadech se jedna zpravidla o mirné formy onemocnéni.

Lze odmitnout odbér kapek krve na laboratorni novorozenecky screening?

Takovéto rozhodnuti by méli zakonni zastupci zodpovédné zvazit — zda je tento osobni postoj umérny
riziku mozného trvalého poskozeni zdravi z dlvodu nezachycené nemoci. Pokud by se u ditéte vyskytla
néktera z vySe uvedenych nemoci, ztraci odmitnutim screeningu nadg&ji na v€asnou lé€bu. Poskozeni
zdravi v disledku pozdniho zahajeni Ié¢by jsou zavazna a nevratna. Zadny alternativni postup
umoziujici screening sledovanych onemocnéni neexistuje.

Odmitnuti odbéru a provedeni novorozeneckého laboratorniho screeningu musi byt fadné
zdokumentovano ve zdravotnické dokumentaci ditéte a podepsano zakonnym zastupcem. PFi odmitnuti
podpisu zakonného zastupce, je nesouhlas s provedenim screeningu podepsan svédkem, ktery potvrdi,
Ze zakonny zastupce byl informovan o moznych dlsledcich neprovedeni novorozeneckého
laboratorniho screeningu.

Co se stane se screeningovou kartickou po vysetreni?

Screeningové karti¢ky-zadanky jsou podle vyhlasky ¢. 98/2012 Sb., o zdravotnické dokumentaci, ve
znéni pozdéjSich predpist, uchovavany po dobu péti let u poskytovatele zdravotnich sluzeb, ktery
proved! laboratorni vySetfeni, a jsou chranéné pfed zneuZitim. Po uplynuti 5 let jsou protokolarné
zlikvidovany.

V souladu s ustanovenim § 34 zakona €. 372/2011 Sb., o zdravotnich sluzbach a podminkach
jejich poskytovani (zakon o zdravotnich sluzbach), ve znéni pozdéjSich pfedpist, prohlasuiji,
ze jako zakonny zastupce

(jméno, pfijmeni, datum narozeni ditéte)

1) potvrzuji timto, Ze jsem Cetl/a vySe uvedené informace o novorozeneckém laboratornim
screeningu a mél/a jsem moznost dotazat se na podrobnosti tykajici se této problematiky;
a zaroven prohla$uiji, Ze jsem podanym informacim a vysvétlenim porozumél/a;

2) souhlasim s poskytnutim zdravotnich sluZzeb — s odbé&rem nékolika kapek krve na dvé
screeningové kartiCky z paty novorozence a s provedenim novorozeneckého laboratorniho
screeningu.

Vi dne ... Vooo... hod.

jméno a prijmeni: ... ... POAPIST
(misto, datum, hodina, jméno a pfijmeni zakonného zastupce)

Jméno, pfijmeni a podpis Iékare, ktery provedl| pouéeni:

Vo dne............ o
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