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ABSTRAKT

Bakalatskéd prace se zabyva screeningovymi vysetfenimi u novorozencti. Hlavnim cilem
prace je vyhledat a analyzovat dostupné informace o screeningovych vysetienich
u novorozencti. Déle jsou v této praci stanoveny dil¢i cile, a to zhodnotit vyznam a ucinnost
screeningovych vysetfeni, zminit moznosti budouciho vyvoje a vylepseni screeningovych
procesu. Informovat o dulezitosti casného odhaleni chorob, zahrnout informace o uspésnosti
a efektivité¢. Za metodiku prace byla zvolena piehledova studie, v ramci které bylo
zanalyzovano a nasledné pouzito 30 odbornych ¢lankt a 3 knihy na téma screeningova

vySetfeni u novorozencu.

Kli¢ovéa slova: novorozenec, vrozena katarakta, novorozenecky screening, laboratorni

screening, neonatologie, vyvojova dysplazie kycelniho kloubu

ABSTRACT

This bachelor's thesis focuses on newborn screening examinations. The primary objective of
the thesis is to search for and analyze available information regarding screening procedures
in newborns. Additionally, the thesis sets specific goals, including evaluating the
significance and effectiveness of these screening tests, discussing potential future
developments and improvements in screening processes, and emphasizing the importance of
early disease detection. The study also includes information on the success rates and overall
efficiency of screening programs. A literature review was chosen as the research
methodology, during which 30 scholarly articles and 3 books on newborn screening were

analyzed and utilized.

Keywords: newborn, congenital cataract, newborn screening, laboratory screening,

neonatology, developmental dysplasia of the hip
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UvVOD

Screeningova vysSetfeni u novorozencu predstavuji klicovy prvek ke vcasné diagnostice,
jejich vyznam v sekundarni prevenci je tedy velmi dalezity (Honzik et al., 2022). Diky
screeningu je mozné zajistit v€asnou detekci onemocnéni jesté pied objevenim klinickych
ptiznakl. Jeho cilem je systematicky a cilen¢ vyhledavat osoby, které maji vyssi riziko
vzniku urcité nemoci. Nasledné¢ je diky diagnostice mozné vcas zah4jit 1écbu, coz mize mit
zasadni vliv na prognézu a do budoucna tak zlepsit kvalitu zivota. V nékterych ptipadech
se miize pomoci detekce s naslednou v¢asnou lé¢bou, predejit i umrti (Janota a Stranak,
2023). Toto téma je povazovano stale za aktudlni, a to jak z divodu rozsifeni poctu
vySetfovanych onemocnéni, tak i z divodu dalSich mozZnosti vyvoje, které se planuji
do budoucna. Cilem této bakalaiské prace je vyhledat a analyzovat dostupné informace
o screeningovych vysetfenich u novorozenci. Ke kazdému onemocnéni budou shrnuty
informace o metodice vySetieni, jeho vyhodnoceni a incidenci. Nasledné¢ pak informace
o historii a porovnani se screeningovymi vysetfenimi ve svété. V ramci dil¢ich cila se tato
prace bude vénovat zhodnoceni vyznamu a G¢innosti screeningovych vysetieni, moznostem
budouciho vyvoje a vylepsSeni screeningovych procest. Dale pak podstatnému prvku,
a to informovat o dtlezitosti véasného odhaleni chorob. V neposledni fad¢ se tato prace
bude zaméfovat nainformace o UspéSnosti a efektivité screeningovych vySetfeni.
Ve vysledku bude tvofit komplexni piehled o vSech screeningovych vySetienich
u novorozenci. Prace by méla slouzit nejen k lepSimu porozumeéni, ale 1 orientaci v tomto

tématu a poukdzat na dilezitost t€chto vySetieni.
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1 CILE PRACE

1.1 Stanoveni hlavniho cile prace
Pro ucely piehledové bakalarské prace byl stanoven hlavni cil prace. Cilem je vyhledat
a analyzovat dostupné informace o screeningovych vyseteni u novorozencu.
1.1.1 Diléi cile
1. Zhodnotit vyznam a Gc¢innost screeningovych vysetfeni
2. Zminit moznosti budouciho vyvoje a vylepseni screeningovych procest
3. Informovat o dllezitosti casného odhaleni chorob

4. Zahrnout informace o uspésnosti a efektivité

1.2 Vyzkumné otazky
Z hlavniho cile bakalafské prace byla formovana vyzkumna otdzka. Jaké jsou dostupné
informace o screeningovych vysetieni u novorozencti?
1.2.1 Diléi vyzkumné otazky
1. Jaky je vyznam a ucinnost screeningovych vySetieni u novorozenct?
2. Jaké jsou moznosti budouciho vyvoje a vylepSeni screeningovych procest?
3. Jaka je dileZitost casného odhaleni chorob?

4. Jaka je uspeSnost a efektivita novorozeneckého screeningu?
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2 METODIKA VYZKUMNE CINNOSTI

NizZe jsou uvedeny informace zminujici metodiku vyzkumné Cinnosti. V ramci metodiky
byla stanovena vyhledavaci kritéria, vyhledavaci strategie a nasledn¢ provedena resSersni

éinnost.

2.1 Vyhledavaci kritéria

Do této bakaldiské prace byly pouzity pouze studie, které spliiovaly dana kritéria. Jako
je naptiklad kritérium, zda je studie relevantni, kritérium stari (maximaln¢ 10 let) a kritérium
omezenosti kliCovymi slovy. Po aplikaci stanovenych kritérii byly pouzity jen ty studie,
které obsahové spliiovaly dand kritéria, véetné hlavniho a dil¢ich cilti prace. V této préci
bylo Cerpano predevSim z ¢lankd obsahujici informace o screeningovych vySetfenich
u novorozenctl, informace tykajici se vyznamu a ucinnosti screeningovych vysetfeni,
budouciho vyvoje a vylepsSeni screeningovych procesii a informace o dillezitosti ¢asného
odhaleni chorob. V neposledni fadé byly pouZzity ¢lanky obsahujici informace o uspéSnosti

a efektivit¢ novorozeneckého screeningu.

2.2 Vyhledavaci strategie

Pti vyhledavani ¢lankt bylo postupovano strategicky a podle stanovenych kritérii, které jsou
uvedeny nize.

2.2.1 Casovy ramec

Na zéklad¢ Casového kritéria byly do bakaldiské prace zahrnuty studie, publikované
mezi lety 2015-2024.

2.2.2 Klicova slova

NiZe jsou uvedena klicova slova, kterd byla pouzita jako kritérium pii vyhleddvani

odbornych studii.

Kli¢ovéa slova v ¢eském jazyce: novorozenec, vrozend katarakta, novorozenecky screening,
laboratorni screening, neonatologie, vyvojova dysplazie kycelniho kloubu
Klicova slova v anglickém jazyce: newborn, congenital cataract, newborn screening,

laboratory screening, neonatology, developmental dysplasia of the hip
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2.3 Postup reSersni ¢innosti

V prvni Casti reSersni ¢innosti byla stanovena vyhleddvaci kritéria, ktera byla pouzita pii
hledani databazi. Celkovy pocet vyhledavanych ¢lanka ¢inil 125. Aby bylo dosazeno

co nejptesnéjsiho vyhledavani, byla pouzita také vytazujici kritéria.

2.4 Algoritmus reSerSni otazky

V této Casti prace byl systematicky pfeveden hlavni cil reserse do konkrétnich klicovych

bodu a otazek, které pak slouzily ke snadnéjSimu vyhledavani relevantnich zdroji.

VYHLEDAVACI KRITERIA

Kli¢ova slova v CJ — novorozenec, vrozena katarakta, novorozenecky screening,

laboratorni screening, neonatologie, vyvojova dysplazie kyc¢elniho kloubu

Kli¢ova slova v AJ — newborn, congenital cataract, newborn screening, laboratory

screening, neonatology, developmental dysplasia of the hip
Jazyk: CeStina, angli¢tina
Obdobi: 2015-2025

Dostupny plny text prace.

U

DATABAZE
proLékare, CSpediatrie, Solen, Urologie pro praxi, PubMed, JSTOR, Pediatrie pro
praxi, Medical Tribune, Dermatologie pro praxi, Journal of Medicine and Life,
Ministerstvo zdravotnictvi CR, Otorhinolaryngology and Phoniatrics, Current
Opinion in Otolaryngology—Head and Neck Surgery, Profese online, Casopis lékaii
¢eskych, Birth Defects Research, European Archives of Oto-Rhino-Laryngology, Acta
Ophthalmologica, Ustav zdravotnickych informaci a statistiky CR, Odborna
spole¢nost praktickych détskych lékait, SUKL

T

POCET VYHLEDANYCH CLANKU
154

[
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VYRAZUJICi KRITERIA
Maximalné 10 let staré ¢lanky, pouze relevantni ¢lanky, omezeni kli¢ovymi slovy.

[

SUMARIZACE POUZITELNYCH DATABAZi A DOHLEDANYCH DOKUMENTU

PubMed -5
proLékare — 6

SUMARIZACE DOHLEDANYCH PERIODIK A DOKUMENTU — CLANKU

Pediatrie pro praxi -3
Ceskoslovenska Pediatrie — 8
Solen - 1
Dermatologie pro praxi—1
Medical Tribune — 1
Journal of Medicine and Life — 1
Cureus — 1
Otorhinolaryngology and Phoniatrics — 2

Casopis lékaia Ceskych — 1

Ceska gynekologie - 1
Acta Ophthalmologica — 1

Current Opinion in Otolaryngology—Head and Neck Surgery - 1
European Archives of Oto-Rhino-Laryngology — 1
Profese online — 1
BioScience Trends — 1

T

SUMARIZACE OSTATNICH ODBORNYCH ZDROJU A DOKUMENTU STATNICH
INSTITUCI

Ministerstvo zdravotnictvi CR — 2
SUKL -1
UZIS -2
FN Motol — 1

¢

PRO TVORBU TEORETICKYCH YYCHO]?ISEK BYLO POUZITO
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3 SCREENINGOVA VYSETRENI U NOVOROZENCU

Tato kapitola bude zaméfena na zakladni informace tykajici se screeningovych vySetfeni

u novorozencu.

3.1 Definice screeningu

,,Novorozenecky screening je aktivni a celoplosné vyhledavani chorob v jejich casném,
preklinickém stadiu tak, aby se tyto choroby diagnostikovaly a lécily diive, nez se staci

projevit a zpusobit ditéti nevratné poskozeni zdravi. “ (Janota a Strandk, 2023, s.529).

Screening je ndstroj sekundarni prevence, ktery ma zvlastni vyznam v pediatrii. Cilené
se zamé&fuje na systematickou detekci jedinct, kteti by mohli mit zvySené riziko onemocnéni
jesté pred projevem prvnich pfiznakli. Tato metoda tedy identifikuje osoby s vysokym
rizikem ur€it¢é nemoci a odliSuje je od téch, ktefi pravdépodobné touto nemoci netrpi.
Nejedna se ale o vySetteni, které by jednoznaéné onemocnéni potvrzovalo ¢i vylu¢ovalo

(Honzik et al., 2022).

Screening slouzi k vyhledavani, a proto neni povazovan za diagnosticky nebo konfirmaéni

nastroj (David a Votava, 2024).

3.2 Rozdéleni screeningu

Novorozenecky screening se skladd z laboratorniho a klinického screeningu. Laboratorni
screening je zaméfen na odhalovani vybranych onemocnéni prostfednictvim analyzy
specifickych latek v téle, popt. identifikaci genomovych mutaci metodou suché kapky krve

(Janota a Strandk, 2023).

Jedna se o sloZity systém, skladajici se z riznych Casti, které jsou vzajemné propojeny.
V ptipad¢ jeho vykonavani je nutna dobra spoluprace a koordinace mnoha odbornikii. Casto
se novorozenecky screening nespravné zaménuje se standardnim laboratornim vysetienim

(Peskova et al., 2018).

Jak uvadi Pilka (2022), Sance, ze bude novorozenci odhaleno nékteré¢ z onemocnéni v ramci
laboratorniho novorozeneckého screeningu, je velmi nizka — ¢ini 1:1170 narozenych

novorozencu (Pilka, 2022).

Do klinického screeningu fadime vySetfeni sluchu jako screening vrozené hluchoty, vrozené
syfilidy, vySetfeni ledvin pomoci ultrasonografie, vySetfeni o¢i pro detekci vrozené

katarakty, screening kyCli pro ptipad vrozené dysplazie kyc¢le a pro detekci kritickych
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vrozenych srde¢nich vad screening pomoci pulsni oxymetrie. Za soucast klinického
screeningu lze také povazovat vySetfeni détskym lékafem ¢i neonatologem po narozeni,
v ramci kterého Ize Casné detekovat vrozené vyvojové vady orgdnt napft. vySetfeni pulzace

femoralnich tepen Ci vySetieni vrozené infekce (Janota a Stranak, 2023).

3.3 Historie screeningu

V roce 1963 byla vyvinuta levna, jednoducha, ale pfitom spolehliva metoda, kterd vyuzivala
bakterii Bacillus subtilis a jeji rust kultury zavisly na fenylalaninu pro screening
fenylketonurie. Nejen za zakladatele této metody, ale i laboratorniho screeningu
je povazovan profesor Robert Guthrie z Univerzity v Buffalu (New York, USA). Poprvé
také za ucelem screeningového vySeteni pouzil metodu suché kapky krve (SKK), ktera
vyuziva zaschlé vzorky kapilarni krve na specidlnim filtraénim papiru. Tento zpisob odbéru
krve je dodnes zakladem systému LNS a ,,Guthrieho karticky* se staly zndmym a uzivanym
pojmem ve svété. Globalni rozsifeni laboratorniho screeningu bylo zapocato po roce 1965

(Honzik et al., 2022).

V roce 2010 bylo Ministerstvem zdravotnictvi ve VSeobecné nemocnici v Praze vybudovano
Koordinaéni centrum novorozeneckého screeningu pro Ceskou republiku. Jeho cilem
je zajistovat informace o novorozeneckém screeningu, které budou dostupné jak odborné,
tak laické vetejnosti, napiiklad prostiednictvim webovych stranek

www.novorozeneckyscreening.cz. Dal§Sim ukolem koordina¢niho centra je nastavovani

pravidel organizace pro spravny odbér 1 naslednou analyzu. Centrum ma rovnéz informovat
systém nasledné péce u pacienta zachyceného pomoci screeningu a hodnotit u¢innost celého
screeningového programu, a to ve spolupraci s pojiStovnami a regulaénimi organy zdravotni

péce (Peskova et al., 2018).

3.4 Vybér nemoci vhodnych pro novorozenecky screening

Pti vybéru nemoci do screeningového programu je nutno soustiedit se na faktory finan¢ni
1 organizacni. Pro rtzné screeningové programy byla na zadost Svétové zdravotnické
organizace v 60. letech 20. stoleti stanovena kritéria Dr. Wilsonem a Jungnerem. Jedna
se o deset kritérii, dle kterych lze hodnotit vhodnost zatazeni nemoci do screeningového
programu. Dodnes se vSak vedou debaty o relevanci téchto kritérii vzhledem k vyvoji
a modernizaci technologii. S vyvojem a rozSifovanim screeningu vznikaji problémy etické,

ekonomické, odborné, geografické, legislativni ¢i politické (Peskova et al., 2018).


http://www.novorozeneckyscreening.cz/
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Znéni pravidel screeningového programu dle Wilsona a Jungnera (1968), jak uvadi David a

Votava (2024, s. 130), zahrnuje nasledujici body:

1.

2.

3.

8.

9.

Vyhledavana nemoc predstavuje vyznamny zdravotni a socialni problém.
Pro vyhledavanou nemoc existuje obecné uznavana lécha.

Ve screenované populaci jsou zajistéeny podminky pro diagnostiku a lécbu

vyhledavané nemoci.

Vyhleddavana nemoc ma rozpoznatelnou casnou fazi.

Pro vyhleddvanou nemoc existuje obecné uznavany screeningovy test.
Screeningovy test je prijatelny pro vétsinu populace.

Vyhledavana nemoc je jasné definovana, jeji patofyziologicky priibéh je znam.
Existuje konsenzus o tom, kdo ma byt lécen.

Ndklady jsou statem akceptovatelné.

10. Vyhledavani pacientii je kontinualnim procesem (David a Votava, 2024, s.130).

3.5 Hodnoceni screeningovych programu

Screeningové programy hodnotime pomoci tii hlavnich ukazateld: senzitivity, specificity

a pozitivni prediktivni hodnoty.

1.

Senzitivita je pomé&r celkového poctu nemocnych k po¢tu zachycenych nemocnych.

V tomto poméru jsou zapocteny i faleSn€ negativni ndlezy (David a Votava, 2024).

Specifita piedstavuje pomér mezi negativnimi screeningovymi testy a celkovym
poc¢tem zdravych jedinct, veetné fale$sné pozitivnich jedinci. Oba tyto parametry jsou
nepiimo umérné. Pti poklesu specifity dochazi ke zvySeni senzitivity a naopak (David

a Votava, 2024).

Pozitivni prediktivni hodnota je posledni parametr pfi hodnoceni screeningového
vySetfeni. Je zavisly jak na senzitivité, tak na specifité. Jedna se o pomér mezi poctem
nemocnych pii screeningovém vySetieni a celkovym poctem jedincii, kteti byli timto
testem vyhodnoceni jako pozitivni. Pozitivni prediktivni hodnotu 1ze charakterizovat
jako pravdépodobnost potvrzeni onemocnéni, pokud je jeho vysledek screeningového

testu pozitivni (David a Votava, 2024).
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3.6 Budoucnost a vyvoj

V Ceské republice byl poprvé zaveden screening fenylketonurie v roce 1975. Za jeho
pfipravu a nasledné spusténi se zaslouzili doc. Blehova, prof. Hyanek a Ing. Mrskos.
V nasledujicich letech dochézelo k dalsimu rozsifovani screeningu. Na pocatku roku 1985
zapocal screening kongenitdlni hypotyredzy, v roce 2006 kongenitalni adrendlni
hyperplazie, v roce 2009 byl zahajen screening cystické fibrézy. Nasledn¢ do programu
pribylo 9 dédi¢nych metabolickych poruch, v roce 2016 pak piibylo 5 poruch (Peskova et al.,
2018).

Od 1.1.2022 byl v ramci novorozeneckého screeningu zahdjen pilotni projekt, a to konkrétné

screening spinalni svalové atrofie a tézké kombinované imunodeficience (Pilka, 2022).

Na zéaklad¢ vysledkl pilotniho projektu a dostupnosti 1é¢by bylo rozhodnuto o zatazeni
téchto onemocnéni do laboratorniho novorozeneckého screeningu. Do této doby bylo

vysetfovano u novorozencii 18 vzacnych onemocnéni (Janota a Stranak, 2023).

I ptes to, Ze je screening rozsifen o dvé dalsi onemocnéni, neni nutno novorozenci provadét
dalsi odbér navic, screening je tak provadén ze stejného vzorku, jako pro zbyvajici
onemocnéni standardniho laboratorniho novorozeneckého screeningu. To lze povazovat
za velkou vyhodu. Navzdory dobrovolné ucasti se do screeningu zapojilo témet 90 % vSech

novorozencl (Hejduk a Havlickova, 2023).
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4 KLINICKY SCREENING

Tato kapitola se zaméfuje na podrobny popis screeningovych vysSetieni, ze kterych

se klinicky screening sklada.

4.1 Vrozena syfilis

., Syphilis congenita recens je vzdcnd infekce zpusobend transplacentarnim prestupem
spirochety Treponema pallidum subs. pallidum do vyvijejictho se plodu po ukonceni vyvoje

placenty, tj. od 4. mésice gravidity “ (Kratinova, 2021, s. 164).

Néktere z infekei v gravidité jsou znaénym rizikem pro plod. Jednim z nich je 1 kongenitalni
syfilida. Proto je v Ceské republice celoploiné provadén screening na néktera pohlavng
pfenosna onemocnéni, jako je napiiklad HIV, syfilis a hepatitida B. Jedna se o soucast
dispenzarni péce a provadi se do 14. tydne té¢hotenstvi. Nasledné by toto vySetteni mélo byt
zopakovano mezi 28.-34. tydnem, jak je uvedeno v platném ptedpisu. V idealnim ptipadé
je volena jedna specifickd a jedna nespecificka reakce (Kratinova, 2021).

Tento predpis stanovuje Sbirka zdkont ¢.306/2012 Sb. a novela Sbirky zadkont ¢. 244/2017

I3

Sb. ,,O podminkach predchazeni vzniku a sifeni infekcnich onemocnéni . 1 presto neni
Odbornou Ceskou gynekologickou spole¢nosti CLS JEP povazovano za indikované

vySetieni (Kratinova, 2021).

Pokud neni primérni nebo sekundarni syfilis u matky lé¢ena, mize dojit k ptenosu infekce
z matky na plod, a to jak v t€¢hotenstvi, tak pii porodu kontaktem s infek¢ni 1ézi. Tento pfenos
muze vyustit k rozvinuti kongenitalni syfilidy. Dal§im rizikem nelécené syfilidy je narozeni
mrtvého plodu ¢i nahlé timrti novorozence. Pravdépodobnost pfenosu primarni ¢i sekundérni

syfilis matky na dit€ ¢ini 60-80 % (Janota a Strandk, 2023).

U 60-90 % novorozencii se kongenitalni syfilida projevuje bezptiznakoveé, coz znaéné
ztézuje diagnostiku. Klinické ptiznaky se 1i$i v zavislosti na dob¢, kdy doSlo béhem
t€hotenstvi k nakazeni. Do klinickych projevl zahrnujeme papulopustuldézni nebo buldzni
exantém, akralni infiltraty na dlanich, chodidlech nebo peroraln€é. Mohou se objevit i febrilie
nejasné piiiny. Dochazet miize i k orgdnovym postizenim, jakou je anémie, hepatitida,

osteochondritida, splenomegalie nebo lymfadenopatie (Kratinova, 2021).
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4.1.1 Screeningova metoda u novorozenci

Dle platné legislativy se povinné provadi screening vrozené syfilis u vSech novorozenct,
ato i v ptipad¢, kdy byl u matky v t€hotenstvi prokazan negativni test na syfilis. Provadi
se pomoci odbéru pupecnikové krve k sérologickému vySetieni na syfilidu (Janota a Stranak,

2023).

., Pouziva se kombinace dvou standardnich testii: jedna nespecificka (netreponemova)
reakce (rychla reaginova reakce, RRR nebo test k diagnostice venerickych chorob, VDRL)
a jedna specificka (treponemova) reakce (Treponema pallidum hemaglutinace, TPHA nebo
fluorescencni absorbcni test treponemove protilatky, FTA Abs)“ (Janota a Stranak, 2023,
$.536).

Pokud dojde k falesné pozitivité netreponemového testu, jejich vysledek je nésledné

potvrzen treponemovym testem (Janota a Stranak, 2023).

Pokud je vzorek pozitivni, nasledné putuje do Narodni referenéni laboratote pro syfilidu
v Praze. Zde se provede konfirmace vzorku a ptipadné potvrzeni diagnézy. Lécba se provadi
pomoci intravenozniho podani Penicilinu G v kombinaci se sledovdnim ve spolupraci

s dermatovenerologem (Janota a Strandk, 2023).

4.1.2 Incidence vrozené syfilis

Diky zavedeni screeningu téhotnych Zen v Ceské republice se u syphilis congenita recens
jedna o vzacnou diagndzu. VSechny tyto piipady je nutno povinné hlasit. I pfes malou
incidenci je nutno klast diraz na dilezitost obou screeningovych odbérti na syfilis

(Kratinova, 2021).

Jak je uvedeno v datech z Ustavu zdravotnickych informaci a statistickych dat od roku 1994,
jedna pouze o ojedin¢lé pripady. Nejmensi pocet piipadi byl zaznamenan v roce 2018-0
pfipadli, zatimco nevice piipadli bylo nalezeno vroce 1998, konkrétné¢ 18 piipadi

(Kratinova, 2021).

Jak piSe autorka Kratinova (2021), z dostupné zahranicni literatury vyplyva, Ze diagndza
kongenitalni syfilis miiZze pfi narozeni Casto ziistat nepovSimnuta lékafi a mulZe byt
diagnostikovana béhem prvnich dvou let zivota ditéte. Divodem je, Ze infekce u matky miize
nastat n€kolik tydni pfed porodem, coz neposkytuje dostatek ¢asu na vznik detekovatelnych

protilatek, a proto je syfilis v pupecnikové krvi negativni (Kratinova, 2021).
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4.1.3 Budoucnost a vyvoj

Do budoucna by mohlo byt vhodné testovani protilatek z pupecnikové krve novorozence
na priznaky, které jsou typické pro syfilis. Zaroven testovat matku v den porodu, i kdyz byl
jeji screeningovy test, provedeny béhem gravidity, negativni. Tento postup by mohl

predstavovat efektivni zpisob, jak 1épe zachytit pfipadné infekce (Kratinova, 2021).

I ptes to, ze je vysledek pfi narozeni negativni, doporucuje se zvazit zopakovani
serologického vysetieni na syfilis v pfipad€, Ze se u novorozence objevi horecCka nejasného

puvodu (Kratinova, 2021).

4.2 Screening vyvojové dysplazie kyc¢elniho kloubu

Vyvojové dysplazie ky€elniho kloubu je porucha, kterd postihuje vSechny casti kyc€elniho
kloubu, vcetné proximalniho femuru, acetabula a kloubniho pouzdra. Tento syndrom
zahrnuje velké mnozstvi morfologickych odchylek a funkénich poruch, které se objevuji
béhem fazi rastu ditéte. Zacinaji prostou nestabilitou a mohou pokracovat az k zdvaznym

deformitdm (Frydrychova et al., 2016).

Tento stav predstavuje zdvaznou patologii, kterd zvySuje riziko pfedcasného rozvoje zanét

a degenerativnich zmén kycelniho kloubu. Diky v€asné detekci je mozna v€asna 1écba a tim

[ 24

Vyvojova dysplazie kycelniho kloubu je jedno z nejcastéjSich muskuloskeletalnich
onemocnéni u kojenct a jeji opozdéna diagnostika mlize zna¢né zhorsit prognézu. Klinické
dikazy upfednostnuji screening pomoci univerzalniho ultrazvukového screeningu pied

selektivnim ultrazvukovym screeningem (Alassaf, 2024).

JiZ poloha v déloze a mnozZstvi plodové vody mohou mit vliv na vznik nestability kycelniho
kloubu. Etiologie vyvojové dysplazie kyc€elniho kloubu zahrnuje Zenské pohlavi plodu
1 rodinnou anamnézu. Za nejrizikovéjsi se pak povazuje neuplna poloha koncem panevnim
a oligohydramnion. Postnataln¢ Ize dysplazii ovlivnit zpisobem baleni déti ¢i polohovanim

(Alassaf, 2024).

4.2.1 Syndrom vyvojové dysplazie ky¢elniho kloubu VDK

Ackoliv se dfive pouzival termin vrozena dysplazie kycelniho kloubu, v 80. letech minulého
stoleti byl zménén na slovo ,,vyvojova®, které poukazuje na zmény chrupavcité-kostniho

zakladu kycelniho kloubu. Nejednd se tedy o malformaci, kterd by vznikla kvili chybné
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genetické informaci v obdobi organogeneze. Pouze dysplazie acetabula je geneticky
podminéna, avSak sama o sobé nezpiisobuje luxaci kycle. Ke vzniku nestability kycelniho
kloubu vede teprve kombinace dysplazie acetabula a ostatni nepiiznivé vlivy (Frydrychova

etal., 2016).

4.2.2 Ultrazvukova diagnostika

Screening dysplazie ky&elniho kloubu je v Ceské republice povinny a nedodrzeni tohoto
vysetieni 1ze povazovat za zanedbani péce. Metodika pomoci tzv. trojiho sita a nacasovani

screeningu jsou stanoveny piedpisem MZCR (Frydrychova et al., 2016).

Prvni ortopedické vysetieni kycli, které novorozenec podstoupi, je provedeno mezi 2. a 5.
dnem po narozeni v porodnici. V ptipad¢ jeho nepodstoupeni v porodnici, mélo by byt
provedeno ortopedem i se sonografickym vySetfenim do 3 tydnli v€ku. Dalsi vySetieni
probihd mezi 6. az 9. tydnem zivota, tfeti pak mezi 12. az 16. tydnem. Pokud dojde k
pochybnostem o vypovédni hodnoté ultrazvukového vySetieni €i zjistime patologicky nalez,

je nasledné provedeno rentgenové vysetieni kycli (Frydrychova et al., 2016).

Novorozenec s fyziologickym ndlezem podstoupi tii kontrolni vySetfeni kycelnich kloubt,
kazdé se 6tydennim odstupem. Dale uz Zadna vysetteni kycelniho kloubu v rdmci screeningu
neprobihaji. Pfi odhaleni abnormalit se intervaly mezi vySetienimi zkracuji a zaroven je

zahajena terapie (Janota a Strandk, 2023).

VySetfeni v rdmci trojiho sita obsahuje odbér anamnézy, kde se zaméfujeme na vyskyt
dysplazie v rodin€, onemocnéni vaziva, okolnosti porodu a polohu plodu v t¢hotenstvi. Dale
vySeteni zahrnuje ultrazvukové a klinické vySetfeni. Pfi klinickém vySetfeni kycelnich
kloubli se vénuje pozornost tvaru a struktufe panevni a glutedlni oblasti. Hodnoti
se ptitomnost asymetrii koznich fas na stehnech, rozdilti ve tvaru genitalu, nesoumérnosti
glutealnich ryh, délce dolnich koncetin a rozsahu pohyblivosti kloubii. Stabilita kycle

je testovana pomoci Barlowova a Ortolaniho manévru (Frydrychova et al., 2016).

Pti provadéni dislokacniho Barlowova testu na zjisténi nestability kycle je kycel ohnuta
piiblizné do 60 st., ruka obemkne stehno tak, ze palec je polozen na vnitini strané stehna,
zatimco prsty jsou umistény na zevni stran€ stehna. Sahaji tak az k velkému trochanteru. U
ky¢€le s poruchou stability miize pfi mirném pfitaZeni a vnitini rotaci dojit k ,,vyklouznuti*
hlavice pfes zadni stranu acetabula. Po tomto manévru plynule nasleduje repozicni

Ortolaniho test. Ten se provadi prevedenim kycle lehkym tlakem prstii na velky trochanter
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do abdukce a zevni rotace. Coz vede k navraceni hlavice zpét do spravné polohy v kloubni

jamce (Frydrychova et al., 2016).

Za dalsi klinickou znamku dislokace se povazuje zkraceni koncetiny. Hodnotime ji pii
ohnuti kyc¢li a kolen, v ptipad¢ dislokace byva na postizené stran¢ kolinko umisténo nize nez

na zdravé strané. Tento jev je zndmy jako Bettmannovo znameni (Frydrychova et al., 2016).

Diky ultrazvukové diagnostice lze zjistit morfologické poméry kycelniho kloubu hned
v prvnich dnech Zivota a v piipad¢ nutnosti zahajit véasnou lécbu. Tim muzeme docilit

centrace kycelniho kloubu pomoci konzervativniho zptisobu (Frydrychova et al., 2016).

Ultrazvukové vySetfeni hodnoti vyvoj kosténého acetabula, centraci nebo decentraci hlavice
femuru a vyvoj chrupavéité stéfgky. Jsou zde méfeny dva zakladni Ghly. Uhel alfa, ktery
ukazuje kvalitu kosténého acetabula a thel beta, ktery reprezentuje kvalitu chrupavcité

sttiSky (Janota a Strandk, 2023).

Ponechand kycelni dysplazie se stava preartrozou. Diky ni pak z divodu nevhodnych
mechanickych podminek dochdzi k ¢asnému opotiebeni kycelniho kloubu s néslednou

nutnosti implantace endoprotézy, Casto jiz ve treti dekade véku (Frydrychova et al., 2016).

Jak zminuje Alassaf (2024), nejcastéji predepisovanou lécbou DDH behem prvnich Sesti

meésicu zivota jsou Pavlikovy timeny (Alassaf, 2024).

Obrézek 2 Porovnani fyziologického a patologického nalezu kycelniho kloubu
(zdroj: Frydrychova et al., 2016)

Na obrazku A lze vidét fyziologicky nalez, konkrétné osifikované jadro s dobfe vyvinutym
a ostrym okrajem acetabula. Na obrazku B je viditelni dysplazie IIC. Okraj acetabula
je oplostely. Na obrazku C je pfitomna decentrovand hlavice s plochym okrajem acetabula.
Sipka ukazuje na eventrované labrum. Labrum je termin pouZivany v ortopedii, jedna
se o chrupav¢ity lem lokalizovany na okraji jamky kycelniho kloubu, tzv. acetabula.

Je velmi dulezity pro stabilizaci a rozloZeni tlaku v ky¢elnim kloubu.
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4.2.3 Incidence VDK

Vyskyt vrozené dysplazie kyc¢li (VDK) je typicky pro urcité oblasti, napiiklad stfedni
Evropu, Japonsko ¢i mezi pavodnimu obyvateli jako jsou Navajové, kanadsti indiani
a Laponci. V 60. letech minulého stoleti, kdy incidence onemocnéni dosahovala az 20 %,
byl v Ceskoslovensku zaveden screeningovy program znamy jako ,.troji sito®. Tento systém
vyznamné snizil pocet ptipadd lécenych déti piiblizné na 5 %. Pozd¢ji implementace
ultrazvukového vySetfeni umoznila dalsi snizeni vyskytu na 3-4 %, ptic¢emz pocet skutecné

luxovanych kyc¢li se dnes pohybuje kolem 0,15 % (Frydrychova et al., 2016).

4.2.4 Screening vyvojové dysplazie kycelniho kloubu ve svéte

V Rakousku se univerzalni screening provadi nejméné dvakrat: jednou béhem prvniho tydne
Zivota a znovu mezi Sestym az osmym tydnem. College of Radiology navrhuje, Ze UZ kycle
by méla byt provedena po ctyfech tydnech véku, zatimco jak American Institute
of ultrasound in Medicine, tak American College of Radiology nedoporucuji provadét UZ
ky¢le u kojencti mladsich ti az ¢tyf tydni, pokud se neobjevi klinické znamky nestability

kycle (Alassaf, 2024).

4.3 Screening vySetieni sluchu

Plosné screeningové vysSeteni sluchu provadime za ucelem vcasné detekce a nasledné

rehabilitace sluchové vady (Formanek et al.).

Kvalitni vniméni zvukovych vjem1 je totiz zdkladnim pfedpokladem pro mentalni vyvoj
a komunikaci ditéte. Trvala ztrata sluchu muize zpisobit problémy v chovani a ovlivnit

kognitivni funkce (Janota a Stranak, 2023).

Ztrata sluchu je povaZovdna za nejcast€j$i neurosenzorickou poruchu s celoZivotnim

dopadem u lidi (Yu et al., 2024).

Nedoslychavost novorozence mize byt zpusobena docasnou nebo trvalou pfevodni
poruchou, trvalou senzorineurdlni ztratou sluchu, nebo kombinaci obou téchto typt.
Sluchova ztrata miize postihnout jedno nebo i obé usi a jeji zavaznost se stanovuje na zékladé

meteni sluchového prahu v decibelech (Janota a Straidk, 2023).

Pfi¢inami vrozené ztraty sluchu pak mohou byt komplikace vzniklé v perinatalnim obdobi

nebo genetické poruchy. S trvalou ztratou sluchu se casto poji rizikové faktory
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jako napf. vrozené infekce, nizkd porodni hmotnost (<1500 g), hyperbilirubinémie,

meningitida, perinatalni asfyxie a dal$i (Janota a Stranak, 2023).

Etiologie vzniku sluchovych vad je velmi rozsahla. Jak vychazi ze statistického Setieni
autorek TobiaSkova a Petrzilkova (2015), na vzorku 12 novorozencti se sluchovym
postizenim, byl nejcastéjSim spolecnym rizikovym faktorem ptedcasny porod (26,32 %).
Stejny podil tvofi cisaisky fez, jeho vliv na vznik sluchovych vad vSak zatim nebyl
definitivné potvrzen. DalsSim Castym faktorem vysledovanym v novorozenecké anamnéze
byla hyperbilirubinémie (15,79 %), kde se identifikovaly 3 pfipady tohoto onemocnéni. Déle
bylo zjisténo, ze u dvou novorozenctl se vyskytl rozstép rtu a atrézie zvukovodu, coz jsou
vrozené vyvojové vady, jez mohou piispét k porucham sluchu (TobiasSkova a Petrzilkova,

2015).

Tuto souvislost zmifiuje Dlouhd (2022) v ucebnich textech Univerzity Karlovy v Praze.
Sluchové vady se u déti s rozstépovou vadou v orofacialni oblasti vyskytuji az 80-90 %.

(Dlouhd, 2022).

Pfiivaze anamnézy matky se nejcastéji objevovalo onemocnéni diabetes mellitus. Jako dalsi
faktor je povazovana hypotyredza, ktera byla zjiSténa u tfi rodicek (33,33 %), dale
pak t€¢hotenska anémie (11,11 %) a preeklampsie (11,11 %), které se vyskytly v jednom
ptipadé (Tobiaskova a Petrzilkova, 2015).

4.3.1 Metodika screeningu

Ustanoveni metodiky screeningu sluchu novorozencli je publikované Ministerstvem
zdravotnictvi Ceské republiky ve Véstniku MZ CR ¢&. 14/2021 (Ministerstvo zdravotnictvi
CR, 14/2021).

K provedeni screeningu sluchu u novorozencl jsou pouzivany tranzientné¢ evokované
otoakustické emise (TEOAE). Tento typ vySetfeni je pouzivan primarné¢ k odhaleni
sluchovych vad u fyziologickych novorozenci. TEOAE je zalozeno na principu
neinvazivniho, objektivniho méfeni projevu aktivity sluchového aparatu, konkrétné zevnich

vlaskovych bunék na zvukovy podnét (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 14/2021).

Pfi screeningovém vySetfeni sluchu je pouzivana sonda vysilajici do ucha slaby zvuk

s intenzitou zhruba 10 dB (Tobiaskova a Petrzilkova, 2015).

U screeningu sluchu rizikovych novorozenct, kteti jsou hospitalizovani v PCIP (centrum

vysoce specializované intenzivni zdravotni péce v perinatologii) nebo PCIMP



UTB ve Zliné, Fakulta humanitnich studii 31

(perinatologické centrum intermedialni péce), pak pouzivame vySetfeni nazyvané
automatickd BERA (evokované kmenové potenciadly AABR). Jedna se o neinvazivni
a objektivni vysSetteni elektrickych potencidli az po mozkovy kmen. Timto zplisobem

pak mtizeme vySetfit piedev§im retrokochlearni nedoslychavost (Chrobok et al., 2020).

V piipadé neptitomnosti AABR je nutno v ramci primarniho screeningu vysetfeni opakovat,

a to nejlépe hned nasledujici den (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 14/2021).

Screening je provadeén na tfech typech pracovist’ podle urovné vysSetfeni: neonatologické
pracovisté, ORL (foniatrické) rescreeningové pracovisté a ORL (foniatrické) regionalni

centrum (Chrobok et al., 2020).
Prvni tGrovei vySeti‘eni sluchu

Prvni screening sluchu u fyziologického novorozence je provadén 2.—3. den po porodu
na neonatologickém pracovisti. Vykondva jej neonatologickd sestra, détskd sestra,
vSeobecna sestra, porodni asistentka, popt. lékaf novorozeneckého oddéleni pomoci
otoakustickych emisi (TEOAE). Tato metoda je bezbolestna, neinvazivni a zpravidla trva

do 10 minut (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 14/2021).

Novorozenec je vySetien ve spanku nebo ve stavu klidné bdélosti, nejlépe v nehlucné
mistnosti. Pokud je vysledek screeningu negativni, tj. TEOAE ¢i AABR jsou pfitomny,
sved¢i to o spravné funkci prevodniho ustroji stfedniho ucha a spravné fungovani zevnich
vlaskovych bunék. Porucha sluchu je tedy u vySetfovaného novorozence nepfitomna.

(Chrobok et al., 2020)

Pokud TEOAE ¢i AABR pfi screeningu nejsou ptitomny, doporucuje se v ramei primarniho
screeningu vySetieni opakovat a to napt. nasledujici den, nebo pfti ptiznivéjSich podminkach.
Pozitivni screening pak miZe znamenat ptitomnost sluchové vady. Pokud mé novorozenec
jedno ¢i oboustranné neptitomné TEOAE, nebo u ngj screening proveden nebyl, je odeslan
na re-screeningoveé pracovisté ORL. Stejné tak vSe plati i u AABR. Toto pracovisté musi byt
zapojené do systému screeningu s povinnym vykazovanim vysledkt. Nemuze se tedy jednat

o jakékoliv ORL ¢i foniatrické pracovisté (Chrobok et al., 2020).
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Vysledek screeningu je mozné zapsat do zdravotnické dokumentace témito zpusoby:

Tabulka 1 Hodnoceni screeningu sluchu novorozenct dle vysledki TEOAE nebo AABR

Metoda Negativni screening Pozitivni screening
TEOAE oboustrann¢ vybavné nevybavné emise, oboustranné nebo
uréeno pro fyziologického (TEOAE pass) jednostranné (TEOAE refer)
novorozence
AABR evokované potencialy, nepfitomné

. .. , X x | oboustranné nebo jednostranné (AABR refer
uréeno pro rizikového sluch oboustranné v normé J ( fer)

novorozence (PCIP, (AABR pass)
PCIMP)

(zdroj: Ministerstvo zdravotnictvi CR, 14/2021)
Druha uroven vySetieni sluchu

Pokud novorozenec vykazuje pozitivni vysledek pii pocatecnim vysSetieni sluchu
na neonatologickém odd¢lenti, je nasledné odeslan na kontrolni vySetfeni sluchu. Toto druhé
vySetieni se obvykle provadi mezi 3. a 6. tydnem zivota na specializovaném ORL pracovisti,
kde jej provadi odborny personal, jako je audiologickéd sestra, foniatr nebo ORL lékar

(Ministerstvo zdravotnictvi CR, 14/2021).

U novorozenci s rizikovymi faktory a pozitivnim vysledkem prvniho vySetfeni sluchu
pomoci metody AABR se doporucuje opakovat vySetfeni stejnou metodou, protoZze metoda
TEOAE nemusi byt v téchto ptipadech dostate¢né spolehliva (Ministerstvo zdravotnictvi

CR, 14/2021).

Jestlize kontrolni vySetieni sluchu potvrdi pfitomnost sluchové vady na jednom nebo obou
usich, je dité odeslano k dalSimu vySetfeni na specializované ORL pracovisté zaméefené

na détskou audiologii (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 14/2021).
Treti uroven vySetieni sluchu

V ramci této urovné je provadéno komplexni audiologické vySetfeni, diky kterému lze urcit
typ a zavaznost sluchové vady. VySetieni je vykonavano u déti s pozitivnim re-screeningem,
na ORL foniatrickém—pedaudiologickém pracovisti a to 3.—6. meésic od narozeni

(Ministerstvo zdravotnictvi CR, 14/2021).

4.3.2 Incidence sluchovych vad

Jak autofi Janota a Stranak v knize s nazvem Neonatologie 3. vydani z roku 2023 uvadi,

incidence vyznamné oboustranné ztraty sluchu je 1-3 na 1000 Zivé narozenych déti.
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U rizikovych novorozenci na JIP se incidence pohybuje mezi 20-50 na 1000 zivé

narozenych novorozenct (Janota a Stranak, 2023).

Z uvedenych informaci tudiz vyplyva, ze poruchou sluchu jsou vice ohrozeni rizikovi

novorozenci na jednotce intenzivni péce (Janota a Stranak, 2023).

Pokud bychom brali v potaz i starsi studie, i Kominek et al. (2017) uvadi, Ze sluchové vada
se vyskytuje u rizikovych novorozencti podstatné Casteji a to u 20-50/1000 novorozenct, u
zdravé narozenych se incidence pohybuje mezi 1-4/1000 novorozencii (Kominek et al.,

2017).

Podobnou incidenci t&7ké sluchové vady uvadi i Skvriiakova et al. (2016), u fyziologickych
novorozencl byla incidence 1:1000, u rizikovych novorozenci je to pak 20-40:1000

(Skvriidkova et al., 2016).

4.3.3 Budoucnost a vyvoj

Jak vychazi z grafu Chrobok et. al. (2020), zjis§t'ujeme patrny nartst po¢tu screeningu sluchu
novorozencti v CR a to z 54 % v roce 2013 na 75 % v roce 2017. Momentéalné k tomuto
tématu nejsou dostupné zadné aktualné€jsi studie. Nezbytné je také zminit dilleZitost
proSkoleni neonatologickych sester pti provadéni TEOAE. Tento krok je velice dulezity

pro zkvalitnéni screeningu (Chrobok et al., 2020).

Podle vyzkumu provedeného autory Ricalde et al. (2017), nepfitomnost TEOAE byla
zjisténa u 14,5 % novorozencl vysSetiovanych sestrou po mési¢nim tréningu. Nasledn¢ pak
u sestry, kterd proSla 15mésicnim tréningem, byla nepfitomnost TEOAE sniZena na 6,5 %

vySetfovanych novorozencti (Ricalde et al., 2017).

Pro zajiSténi vyssi kvality novorozeneckého screeningu jsou navrhovana opatieni jako
napiiklad edukace rodict, vznik tymu slozeného z odbornikii riznych specializaci, vytvoreni
celonarodni databaze nebo dostupnost telefonickych konzultaci. Diraz je také kladen

na flexibilitu zdravotnického personalu (Chrobok et al., 2020).

4.3.4 Screening sluchu ve svété

Pti hodnoceni celoplo$ného screeningu sluchu novorozenct z roku 2020 bylo pouzito
38 zemi Evropy, z toho 23 zemi provadi screening u vice jak 95 % novorozenct (Chrobok

et al., 2020)
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4.4 Screening vrozené katarakty

Kongenitalni katarakta je vrozeny Sedy zakal, ktery naruSuje prahlednost o¢ni ¢ocky, dale

pak miize zna¢né ovlivnit jeji rtst a ovlivnit tak optické vlastnosti (Li et al., 2017).

Vcasna diagnostika a naslednd 1écba je tedy velmi dulezita, aby mohl byt novorozenci

umoznén spravny vyvoj zraku (Janota a Stranak, 2023).

V 1/3 z ptipadi se jednd o onemocnéni hereditarni neboli dédicné a miize mit souvislost
s vyvojovymi anomaliemi. Infek¢éni onemocnéni prodélana matkou v prabéhu téhotenstvi
mohou rovnéz piedstavovat rizikovy faktor. Mezi tyto infekce patii naptiklad toxoplazméza,

zardénky, cytomegalovirova infekce nebo plané nestovice (Janota a Stranak, 2023).

Pokud matka trpi nékterou z dédi¢nych metabolickych poruch, jako je napt. galaktosemie
¢i Fabryho choroba, miize se jednat také o pfi¢inu vzniku vrozené katarakty u novorozence

(Janota a Stranak, 2023).

4.4.1 Screeningova metoda katarakty

Vysetfeni katarakty v rdmci screeningového programu je provadéné obvykle 3.—4. den
po narozeni novorozence na novorozeneckém oddéleni ¢i porodnici. Nejzazsi termin by vSak
pro toto vySetfeni m¢l byt 4. tyden véku. Je provadéno pomoci l€katrského néstroje zvaného

oftalmoskop (Janota a Stranak, 2023).

4.4.2 Vysledky a vyhodnoceni screeningu

Za negativni nalez se povazuje prihledna cocka, kdy svétlo z oftalmoskopu projde

az na sitnici a odrazi se zpét jako rovnomérny Cerveny reflex (Janota a Stranak, 2023).

Za pozitivni nalez povazujeme stav, pokud je v optické draze piekazka, kterd Sifeni svétla
brani. Cerveny reflex se tedy neobjevi, nebo je naruSeny — napft. ve form¢ tmavych oblasti

(Janota a Strandk, 2023).

Pokud je vysledek novorozeneckého screeningu pozitivni, novorozenec je odeslan

k oftalmologovi na podrobné vySetfeni o¢i (Janota a Stranak, 2023).

Pokud je diagnéza kongenitalni katarakty potvrzena, nasleduje chirurgické odstranéni
coCky. Tento zdkrok by mél byt proveden idedln¢ do 6.-8. tydne zivota ditéte. U ditéte
star§iho vice nez 1 rok je pak provedena implantace nitroo¢ni Cocky. Diky vcasné
diagnostice a lécbée 1ze docilit zrakové ostrosti a naslednému rozvoji binokuldrniho vidéni

(Janota a Strandk, 2023).
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4.4.3 Historie

V Ceské republice je screening vrozené katarakty povinny od roku 2005 (Janota a Stranak,

2023).

4.4.4 Incidence

V souladu s teorii autorti Janoty a Strandka (2022), bylo zjiSténo ze incidence vrozené

katarakty je 2—4:10000 (Janota a Strandk, 2023).

4.4.5 Screening vrozené katarakty ve svété

Britsky narodni screeningovy vybor doporucuje, aby vSem zptsobilym novorozenciim bylo
nabidnuto fyzické screeningové vysetieni novorozencii a kojencti (NIPE) NHS. To by mélo

byt provedeno do 72 hodin po narozeni a znovu v 68 tydnech véku (Self et al., 2020).

Pokyny doporucuji, aby kojenci, ktefi neuspé&ji pti vySetieni v 6-8. tydnu, byli vySetfeni

oftalmologem do 11 tydni v&ku (Self et al., 2020).

Vétsina détskych katarakt ve svété mé geneticky zaklad, pficemz nejvétsi skupina vykazuje
autozomaln¢ dominantni dédi¢nost. O¢ni vysetieni partnerti a dalSich ¢lenti rodiny tak miize

poskytnout uzitecny ditkaz o fenotypové variabilité (Self et al., 2020).

V Ceské republice je chirurgické odstranéni ¢ocky provadéno mezi 6.-8. tydnem Zivota,
stejné tak i ve Velké Britanii. Implantace ¢o¢ky je v CR doporucovana u ditéte star§iho 1 rok

(Self et al., 2020).

Kwvli velkému poctu reoperaci a sub-optimalnich refrakcich je ve Velké Britanii omezena
implantace ¢ocky u déti mladSich 2 let. I ptes to jsou stale vedeny diskuse o vhodném véku

ditéte ve spojeni s operaci (Self et al., 2020).

Napft. v Brazilii je sou¢asnym standardem péce neonatdlni oftalmologické vySetieni test
Cervené¢ho reflexu (RRT). Toto vySetfeni je povinné provést u kazdého novorozence

pted jeho propusténim z nemocnice (Pires da Cunha et al., 2021).
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Obrazek 3 Husta vrozena katarakta u 6tydenniho kojence
(zdroj: Self et al., 2020)

4.5 Screening vrozenych vyvojovych vad ledvin a moc¢ovych cest pomoci

ultrasonografie

Ultrazvukovy screening VVV ledvin a moc€ovych cest umoznuje odhalit abnormality, které
nebyly zjistény béhem prenatalniho vySetieni. Piestoze tyto vady mohou byt detekovany jiz
pfed narozenim, v Ceské republice se tento screening rutinné neprovadi na vsech
novorozeneckych oddélenich — aktualné je dostupny pouze piiblizn€ na 63 % znich

(Flogelova et al., 2023).

VVV ledvin a mocovych cest jsou jedny z nejcastéjSich vrozenych poruch, jejich ¢asna
diagnostika je tedy velice dilezitd. Diky ¢asné detekci je mozné zahajit 1é¢bu a sledovani.
Cilem lécby je zabranit vzniku zanétlivych zmén na ledvinach, které poSkozuji jejich funkci

(Janota a Strandk, 2023).

4.5.1 Metodika provedeni screeningu vrozenych vyvojovych vad ledvin a mocového
ustroji

Screening vrozenych vyvojovych vad ledvin a mocového ustroji je zpravidla vykonavan

3.—4. den po porodu pted propusténim z porodnice. Screening se nedoporucuje provadét

diive, nez 3. den zivota novorozence, a to z divodu vétsi pravdépodobnosti falesné

negativniho vysledku pii nedostate¢né tvorbé moci (Floglova et al., 2023).

Neonatolog ¢i pediatr pomoci ultrasonografie hodnoti velikost, ulozeni a tvar ledvin
i nadledvin, mocovy méchyt, mocovody a §ifi kalichopanvickového systému (Floglova

et al., 2023).
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4.5.2 Vyhodnoceni screeningu

K provedeni a vyhodnoceni tohoto screeningu zatim nebyl vytvofen metodicky pokyn.
Jednotliva pracovisté tak maji zavedeny sviij vlastni systém a postup k provadeéni. Pokud je
pii prvnim screeningu zjisténa patologie, ¢i nejasny nalez, novorozenec je nadale odeslan
a vySetien zkusenym radiologem. Pii potvrzeni vady je zdravotni stav a 1é¢ba novorozence

konzultovana s urologem a nefrologem (Floglova et al., 2023).

4.5.3 Incidence

V ¢lanku autori Flogelova et al. (2023) je uvedeno, ze v rdmci prenatalni diagnostiky
ze vSech prenataln¢ diagnostikovanych vad, vrozené vyvojové vady ledvin plodu tvoii

20-30 % (Flogelova et al., 2023).

Jak uvadi Janota a Strandk (2023), incidence zjisténych vrozenych vyvojovych vad
mocovych cest a ledvin, které je nutno operovat a jsou zjiStény pfi postnatdlnim screeningu,

v Olomouckém regionu ¢ini kolem 2,5 na 1000 zivé narozenych (Janota a Stranak, 2023).

4.6 Screening pulzni oxymetrii (SPO)

Pomoci screeningu pulzni oxymetrii 1ze detekovat stavy, které se projevuji klesdnim hodnot
saturace krve kyslikem (SpO2). Diky prenatadlnimu ultrazvukovému vySetteni srdce plodu
a poporodnimu fyzikalnimu vySetfeni novorozence spolu s pulsni oxymetrii se zvySuje Sance
zachytu kritickych vrozenych srde¢nich vad. Pomoci pulzni oxymetrie je také mozné méfit

periferni perfuzi, kterd se vyznacuje perfuznim indexem (PI) (Janota a Stranak, 2023).

Cim pozdéji je diagnéza u novorozence ¢&i kojence zjisténa, tim stoupa riziko morbidity
a mortality. Proto stale roste snaha o ¢asnou diagnostiku a naslednou lé¢bu (Janota a Stranak,

2023).

Projevy vrozenych srde¢nich vad zahrnuji hypoxemii, klesdni hodnot saturace krve kyslikem
nebo srde¢ni selhani, které se miize projevit jak v novorozeneckém, tak kojeneckém véku.
Pokud dojde k srde¢nimu selhani, je nasledné nutnd katetrizacni ¢i chirurgicka intervence

(Janota a Stranak, 2023).

U vétsiny novorozenct, kteti se narodi s kritickou vrozenou srde¢ni vadou, jsou symptomy
viditelné Casné po porodu. Urcita ¢ast novorozencu je diagnostikovana az po propusténi

(Janota a Strandk, 2023).
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4.6.1 Screeningova metoda

Jak uvadi metodika realizace screeningovych vysetieni z roku 2021, tato metoda se pouziva
u novorozencd, kteii se narodili po 37. tydnu gravidity a to mezi 48—72 hodinou po porodu

(Ustav zdravotnickych informaci a statistiky CR, 2020).

Za to autorové Janota a Stranak uvadi doporuceni provadét screeningové vysetfeni pulzni
oxymetrii po 6. hodin¢ Zivota, za optimalni nacasovani tohoto vysetfeni povazuji obdobi

pied dokoncenim 24. hodiny zivota (Janota a Stranak, 2023).

Dle nich je pii vysetfeni po 24 hodinéch zivota jiz vétSina novorozencu s kritickou vrozenou
srdeéni vadou symptomatickych, coz snizuje pifinos ¢asné diagnostiky. Kvuli
kardiorespiracni prestavbé, ktera probihd u novorozence po porodu, je v pfipad¢ vysetfeni
novorozence po 6. hodiné Zivota tfeba pocitat s vyS$§im vyskytem faleSné pozitivnich

vysledkd (Janota a Strandk, 2023).

K vySetfeni jsou pouzity pulsni oxymetry nové generace, které vyuzivaji technologie
s moznosti eliminovat pohybové artefakty pii méfeni (Janota a Stranak, 2023).
Jednd se o jednoduchou, bezbolestnou a neinvazivni techniku, kterd sleduje hladinu

okysli¢eni hemoglobinu v arterialni krvi (Ustav zdravotnickych informaci a statistiky CR,

2020).

Tato metoda funguje na zakladé dvou principu:

1. Pulzni oxymetrie vyuzivd rozdilné vlastnosti pohlcovani svétla u oxyhemoglobinu

a deoxyhemoglobinu, které se v krvi vyskytuji v nejvyS§im mnoZstvi.

2. Daéle vychazi ze zmén objemu arteridlni krve v tkdni b&hem prichodu pulzové viny

(Ustav zdravotnickych informaci a statistiky CR, 2020).

Saturac¢ni ¢idlo je pfipevnéné na mista, kterd se dobie prokrvuji, jako je prst nebo usSni
laltcek. Tkani pak prochazi svétlo, které je v saturaénim cidle zabudované a dopada tak na
detektor méfici intenzitu svétla. Pro stanoveni saturace hemoglobinu kyslikem je tfeba
rozlisit, jaké mnoZstvi svétla pohlti samotna arterialni krev a kolik ho pohlti ostatni tkané.
Princip této metody spociva ve zménach objemu tepenné krve v oblasti, jako jsou prsty,
be&hem priichodu pulzni viny, coz mé vliv na absorpci svétla hemoglobinem. Soucasti méfeni
je také sledovani perfuzniho indexu, ktery hodnoti silu pulzu v misté¢ snimani a miZze
upozornit na odchylky v krevnim toku ze srdce (Ustav zdravotnickych informaci a statistiky

CR, 2020).
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4.6.2 Faktory, které mohou ovlivnit funkci pulsniho oxymetru

Existuje mnoho riiznych faktorti, které mohou ovliviiovat funkci pulsniho oxymetru. Diky
nim mutize dochéazet ke zkresleni vysledného méteni. Proto je velmi dilezité brat tyto faktory

v tvahu. Zajisti se tak co nejptesnéjsi diagnostika.

a) Nedostatecnd pulzace periferni krve: pokud je krevni obéh oslabeny, naptiklad kvili

nizkému krevnimu tlaku, chladu nebo stazeni cév, mize byt pulzace v okrajovych
Castech téla nedostatecna. Vysledkem je slaby signal, ktery oxymetr nemusi spravné

vyhodnotit.

b) Prekrveni tkédné: v nékterych piipadech mtze naopak dojit k ptekrveni tkané, kdy

zacne pulzovat i tok zilni krve. Oxymetr pak zachyti i zilni slozku a zobrazi

tak neptfesné udaje.

¢) RuSeni svétlem z okoli: aby méfeni nebylo ovlivnéno okolnim svétlem, musi byt

snimac¢ upevnén a chranén neprusvitnou ochranou.

d) Pohybové artefakty: pohyby pacienta mohou byt mylné¢ zaménovany s tepovou

vlnou. To se projevi nepravidelnym pribchem signalu. Je proto velmi dulezité
minimalizovat pohyb a zajistit pevné uchyceni ¢idla (Ustav zdravotnickych

informaci a statistiky CR, 2020).

4.6.3 Metodika provedeni screeningu

Vysetfeni je provadéno na novorozenci, ktery leZi na vyhievné podloZce, v postylce ¢i
na prebalovacim stole, je v klidném stavu ¢i spici. Nevhodny je hluboky spanek ¢i stav

neklidu (Ustav zdravotnickych informaci a statistiky CR, 2020).

Prvni krok zahrnuje ovéfeni identity pacienta, kdy se podivame na identifika¢ni ndramek
a zkontrolujeme Udaje. Prvni méfeni je provadéno na pravé horni koncetiné (preduktalné,
PHK), druhé méfeni pak na kterékoliv dolni koncetin€ (postduktaln€, PDK). Je potieba, aby
byl signal dostatecné€ intenzivni a stabilni. Pozname to tak, ze ktivka, zndzorfujici pulzni
viny, se bude pravideln¢ psat. Nasledn¢ jsou do dokumentace zapsany hodnoty saturace,
periferni index a pulz. Druhé méfeni probiha stejné jako prvni, jen ¢idlo fixujeme na nart
dolni kondetiny novorozence. Nasledn& jsou opét zapsany hodnoty screeningu (Ustav

zdravotnickych informaci a statistiky CR, 2020).
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4.6.4 Vyhodnoceni screeningu

Vysledky jsou vyhodnocovany podle screeningového CCHD Workgroup Protocol. Pokud je
hodnota SpO2 na kterékoliv koncetin€ niz$i nez 90 %, jedna se o pozitivni vysledek
screeningu. Pokud je naméfend hodnota SpO2 rovna nebo vyssi nez 95 %, vysledek
je povazovan za negativni. Hodnoty na horni nebo dolni koncetiné mohou byt v rozmezi
mezi 90-94 %, tento vysledek nazyvame ,Sedd zona“. V tomto piipad¢ je nutno dané
vySetieni opakovat, a to za jednu hodinu. Vyhodnoceni provadime stejnym zplsobem jako
u pfedchozich vysSetifeni. Opakovat toto méteni lze pouze dvakrat. Pokud jsou hodnoty
po opakovani stale 90-94 % C¢i je rozdil vice nez 3 %, screening je vyhodnocen jako
pozitivni. Naopak pokud jsou hodnoty saturace pii opakovani 94 9% a vice anebo
je rozdil mensi nez 3 %, vysledek je povazovan za negativni (Ustav zdravotnickych

informaci a statistiky CR, 2020).

Perfuzni index by mél byt pii vysetfeni nad 0,7. Niz$i hodnoty periferniho indexu znamenaji

slabsi prokrvenost tkani (Ustav zdravotnickych informaci a statistiky CR, 2020).

Pokud je vysledek screeningu pozitivni, ¢i je perfuzni index nizky (tedy pod 0,7),
je indikovano echokardiografické vysSetfeni, které provadi kvalifikovany kardiolog.
V ptipadé, Ze se pii echokardiografickém vySetfeni diagnostikuje kritickd srdecni vada,
novorozenec je ihned transportovan do Détského kardiocentra, které se nachazi ve Fakultni

nemocnici v Motole (Ustav zdravotnickych informaci a statistiky CR, 2020).

4.6.5 Incidence

Na zéklad¢ dostupné literatury, incidence se pohybuje kolem 2 na 1000 Zivé narozenych.
Z po¢tu vSech vrozenych vyvojovych vad pak kritické vrozené srdeni vady tvori

ptiblizné 1/3 (Janota a Stranak, 2023).

4.7 Screeningové vySetieni pulsu na femoralnich arteriich

Mezi dilezitou soucast screeningu patii posouzeni pfitomnosti pulzace perifernich arterii

(Cadova et al., 2018).
Toto vySetfeni je provadéno neonatologem ¢i pediatrem, pfevazné behem fyzikalniho
vySetieni. Pokud je detekovano opozdéni ¢i oslabeni pulzace na femordlnich arteriich,

je nutno vyloucit moznou srde¢ni vadu ¢i mozné jiné patologie (Kachlova et al., 2022).
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5 LABORATORNI SCREENING

Cilem novorozeneckého laboratorniho screeningu je celoplosné vyhledavat choroby v jejich
¢asném stadiu. Toto screeningové vysetfeni je provadéno pomoci analyzy tzv. suché kapky
krve (SKK). Jedna se o vysoce kvalitni a efektivni metodu slouzici k detekci onemocnéni,

ktera ohrozuji zdravi a zivot novorozence (Votava et al., 2024).

vvvvvv

pacienta (Prochazkova et al., 2022)

5.1 Vysetfovana onemocnéni a jejich smysl v€éasného zachytu

Nize jsou uvedena onemocnéni, ktera se jsou vySetfovana v rdmci laboratorniho screeningu.
Dale se tato kapitola zabyva metodikou laboratorniho screeningu, jeho vysledky, incidenci
onemocnéni, budoucnosti a vyvoji LNS. V neposledni fad€ jsou zde sumarizovany dostupné

informace o historii, 0 mezinarodnim srovnani a pilotnim projektu.

Seznam onemocnéni byl prevzat z knihy Janoty a Strandka (2023. s. 530) a doplnén

0 zpusoby 1é¢by. které uvadéji Honzik et al. (2022, s. 15):

Endokrinni onemocnéni
e kongenitalni hypotyrecza (CH)
o substituce hormony Stitné zlazy zabrani nevratnému poskozeni CNS
e kongenitalni adrenalni hyperplazie (CAH)

o substituce glukokortikoidy a mineralokortikoidy zabrani Zivot ohroZujici

solné krizi a u lehcich forem zabrani predcasné puberté a ztraté dospélé vysky
e cysticka fibroza (CF)
o komplexni lécba zahajena do 2 mésicu veku zlepsi priitbeh a prognozu
Dédicné poruchy latkové vymény aminokyselin
o fenylketonurie (PKU) a hyperfenylalaninanemie (HPA)

o specialni dieta s nizkym obsahem fenylalaninu zabrani nevratnému

poskozeni CNS
o argininemie (ARG),citrulinemie I.typu (CIT)

e leucinoza (nemoc javorového sirupu — MSUD)
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o specidlni dieta s nizkym obsahem vétvenych aminokyselin snizi riziko zZivot

ohrozujictho metabolického rozvratu a poskozeni CNS

e hemocystinurie z deficitu cystathionin beta-syntazy (CBS), pyridoxin non -

responzivni forma
e hemocystinurie z deficitu methylentetrahydrofolatreduktizy (MTHFR)
e glutarova acidurie typ I (GA 1)

o specialni dieta s nizkym obsahem lysinu snizi riziko Zivot ohrozujiciho

metabolického rozvratu a poskozeni CNS
e izovalerova acidurie (IVA)

o specidlni dieta s nizkym obsahem leucinu a substituce glycinem snizi riziko

Zivot ohroZujiciho metabolického rozvratu a poSkozeni CNS
Dédicné poruchy latkové vymény mastnych kyselin

o deficit acyl-CoA dehydrogendzy mastnych kyselin se stredné dlouhym retézcem
(MCAD)

o rezimovd a dietni opatieni s cilem prevence hypoglykemii zabrani Zivot

ohroZujicimu selhani energetického metabolismu a poSkozeni CNS

o deficit 3-hydroxylacyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin s dlouhym retézcem
(LCHAD)

o deficit acyl-CoA dehydrogendzy mastnych kyselin s velmi dlouhym retézcem
(VLCAD)

o deficit karnitinpalmitoyltransferazy I (CPT 1)
o deficit karnitinpalmitoyltransferazy Il (CPT II)
o deficit karnitinacylkarnitintranslokazy (CACT)
Dédi¢nd porucha piemény vitaminii
e deficit biotinidazy (BTD)
Spindalni muskularni atrofie (SMA)

Tézky kombinovany imunodeficit (SCID) (Janota a Strandk, 2023, s.5303; Honzik et al.,
2022, s.15)
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5.2 Metodika odbéru suché kapky krve

Pravidla, ktera plati pro provadéni laboratorniho novorozeneckého screeningu v CR, jsou
zminéna v metodickém pokynu ministerstva zdravotnictvi. Metodicky pokyn je publikovany
ve Vé&stniku MZ CR, jeho posledni aktualizace je uvedena z roku 2023. Jak je uvedeno
v recenzovaném Casopise Cesko-slovenska pediatrie, ¢lanku Laboratorni novorozenecky
screening, v budoucnu dojde k Gipravam tohoto standardniho postupu, které by méla dana

pracovisté peclive sledovat (Honzik et al., 2022).
Laboratorni screening rozd¢lujeme na tii ¢asti:

1. Preanalyticka faze zahrnuje zejména komunikaci s rodi¢i novorozence — je tieba
informovat o Ucelu vySetfeni, o tom, jaké nemoci jsou cilem screeningu, a ziskat
jejich informovany souhlas ¢i nesouhlas. Zaroven se vysvétluje zplisob odbéru

pomoci suché¢ kapky krve, jeho nacasovani, pfipadn¢ moznost opakovani odbéru.

2. Analyticka faze se zamétuje na konkrétni analyzované latky a na technické metody,

kterymi se v laboratofi stanovuji.

3. Postanalyticka faze se vénuje tomu, jak laboratofe postupuji pfi ndlezech, které jsou
pozitivni ¢i nejasné. Diiraz je kladen na spolupraci s klinickymi pracovisti, ktera
zajiSt'uji dalsi vysSetfeni, dlouhodobé sledovani a pfipadnou lécbu ditéte. Soucasti
je také sbér a vyhodnocovani dat z provedenych screeningli a ptipadné uchovavani

vzorki pro budouci vyuziti (Honzik et al., 2022).

Jak bylo uvedeno vyse, ve Vé&stniku MZCR 2023 se doéteme, Ze kapilarni krev novorozence
je po dezinfekei kiize alkoholem odebirana z paticky za pomoci drobného vpichu a to mezi
48.—72. hodinou zivota. Vpich je proveden do hloubky maximaln€ 2 mm lancetou nebo
sterilnim kopickem. Prvni kapka krve se odstrani tamponem, ktery je sterilni a suchy. Dalsi
kapky jsou nasavany testacnim papirkem v oblasti piedtiSténych terciki, které se nachazeji
na samopropisovaci screeningové karticce. Filtracni papir musi byt dostatecné prosakly,
a to z obou stran. Dle metodickych pokynt se paticka novorozence nesmi Zdimat ani mackat,
kviili riziku pfimési tkanového moku. Zarovei je nutné, aby byl ptetistény tercik nasdknut
najednou z jedné kapky krve (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 17/2023).

Dle doporuceni Svétoveé zdravotnické organizace z roku 2010 se mé vpich provést na vnitini

nebo vné&jsi ¢asti strané chodidla novorozence. Pied vpichem je vhodné plosku nohy

dostate¢n¢ zahtat. Doporucuje se pouzit napt. namocenou v teplé vode¢ ¢i pouzit gelovou
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podusku. Diky tfeni béhem dezinfekce lze také podpofit prokrveni pokozky. Intenzivni tfeni
neprovadime u nedonosenych novorozenct. K dezinfekci pokozky je vhodné pouzit 70 %
alkohol a nechat jej po aplikaci dostatecné zaschnout. Diky tomu zamezime mozné hemolyze

vzorku (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 17/2023).

Pfi nespravném odbéru hrozi komplikace jako naptiklad poskozeni holenni tepny, zejména
pokud je vpich proveden na medialni strané paty, coz mize vést ke kolapsu cév. Za dalsi
rizika povazujeme zasazeni patni kosti, coz muze vést ke vzniku osteomyelitidy. Mezi dalsi
mozné nasledky patii vznik hematomt, nekroza tkané, zjizveni nebo ukladani vapenatych
soli a dalsi. Aby ovsem ke komplikacim nedoslo, je dtlezité dodrzet nasledujici pravidla:
volba vhodného mista odbéru, pouziti lancety spravné délky misto jehly ¢i skalpelu,
dodrzovéni hygienickych zasad, nepouzit jedno misto vpichu dvakrat ani jednu lancetu na
dvé pouziti. Rovnéz je nutné nikdy se nedotykat filtracnich poli na karti¢ce urcené k odbéru.

(Ministerstvo zdravotnictvi CR, 17/2023).
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(zdroj: Honzik et al., 2022)
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Na obrazku vyse je znazornéna odbérova ,,screeningova“ karticka, ktera se sklada ze dvou
¢asti. Prvni ¢ast obsahuje vyznacena policka pro odbér krve. Pro spravné provedeni odbéru
je nutno tyto policka dokonale prosdknout a vyplnit krvi. Druha ¢ast obsahuje osobni
informace o novorozenci. Pohlavi, jméno a pfijmeni, porodni hodnoceni, gesta¢ni v¢k,
datum a ¢as narozeni a odbéru. Dale jméno a pfijmeni matky, telefon matky (popft. rodiny),
adresa matky a jméno, razitko a podpis odesilatele vzorku. Nasledné je po zaschnuti
v horizontalni poloze po dobu nejméné¢ 3 hodin pti pokojové teploté screeningova karticka
zaslana co nejdiive poStou. Po zaschnuti je nutno kapky piekryt krycim papirkem, ten
nalezneme jako soucést screeningové karticky. Pred odeslanim je nutno zkontrolovat fadné
vyplnéné demografické udaje a informace o novorozenci. Jeden list je zaslan
do imunoanalytickych laboratofi Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady nebo Fakultni
nemocnice Brno ke screeningu kongenitidlni hypotyredzy, kongenitdlni adrendlni
hyperplazie a cystické fibrozy. Druhy pak do laboratofi tandemové hmotnostni
spektrometrie a fluorimetrie VSeobecné fakultni nemocnice v Praze nebo Fakultni
nemocnice Olomouc k vySetfeni d&di¢énych metabolickych poruch (DPM). Vysetfeni
onemocnéni SMA a SCID se po zaslani screeningovych karticek provadi v laboratotfich
Vseobecné fakultni nemocnice v Praze a Fakultni nemocnice Brno (Ministerstvo

zdravotnictvi CR, 17/2023).

vétveni nervii

misto odbéru 2 misto odbéru

Obrazek 5 Odbér kapilarni krve z paty pro LNS
(zdroj: Honzik et al., 2022)
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Na obrazku ¢&. 4 je znazornéna ploska nohy s vétvenim nervii. Cervena mista jsou vhodna
pro odbér kapilarni krve u novorozence. Detekce onemocnéni je provadéna na zaklade
zmeénéného mnozstvi latek, jako jsou napiiklad bilkoviny, enzymy, hormony, aminokyseliny
a acylarnitiny v krvi novorozence. U onemocnéni SCID a SMA pak na zdklad¢ zmén v DNA
novorozence. Pokud jsou testovany dédicné zmény v genu cystické fibrozy, DNA
se nasledné po dobu 2 mésicii uchovava kvili nutnosti vysetteni opakovat. Jakmile dojde
k uplynuti této doby, DNA se zlikviduje. Pfi vySetfovani onemocnéni nazyvaného cysticka
fibroza, je v prvni fazi stanovena hladina latky imunoreaktivni trypsinogen (IRT), kterou

vytvaii slinivka b¥isni (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 17/2021).

V laboratofi je vzorek vySetfen typicky v den dodani materidlu, nejpozdéji vSak nasledujici
pracovni den. Vysledky vySetieni NS byvaji k dispozici obvykle do 1 tydne od provadéného
odbéru krve novorozenci. Negativni vysledek zdkonnému zastupci ani odesilajicimu

pracovisti laboratote z organiza¢nich diivodi nesdéluji (Peskova et al., 2018).

5.3 Vysledky laboratorniho screeningu

Pokud je vysledek screeningu pozitivni, neznamena to potvrzeni diagnozy. Tento vysledek
poukazuje na zvysené riziko ptitomnosti daného onemocnéni. Tak stejné negativni vysledek
neznamena stoprocentni vylouceni pfitomnosti nekterého z 20 onemocnéni. Negativni
vysledek znamena, Ze v dobé odbéru suché kapky krve, nebyly laboratorni markery pro dané
onemocnéni v rozmezi, které je typické pro nemoc. Incidence faleSné negativity je nizka,

a setkavame se s ni zpravidla u klinicky lehkych forem onemocnéni (Honzik et al., 2022).

Vyskyt falesné pozitivnich vysledkid je do znacné miry ovlivnén typem sledovaného
markeru. Naptiklad hladina 17-hydroxyprogesteronu mize byt nespecificky zvySena
u novorozenctl vystavenych stresu nebo s nizkou porodni hmotnosti. Fale$na pozitiva jsou
nasledné ovérovana pomoci doplitujicich vySetfeni nebo opakovanych screeningli (Honzik

et al., 2022).

Clanek s nazvem Laboratorni novorozenecky screening z roku 2022 zmifiuje statistiku poétu
zachycenych novorozenct s faleSné pozitivnimi nalezy za rok 2020. V ramci tohoto
vyzkumu bylo vySetfovano celkem 110 200 novorozenct, z toho 109 669 jich bylo zdravych,
402 novorozenci s faleSné pozitivnim vysledkem a 129 nemocnych novorozencu.
Je ale nutné zdiraznit fakt, Ze pocty faleSné€ pozitivnich nalezi se li§i dle porodni hmotnosti
novorozence. Ze 402 faleSné pozitivnich vysledki bylo 253 novorozenci s porodni

hmotnosti <2500 g a 149 novorozenct s porodni hmotnosti > 2500 g (Honzik et al., 2022).
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Pokud je vysledek nejasny ¢i pozitivni, kontaktovan je zdkonny zastupce, ptislusné
pracovisté, kde se novorozenec nachdazi Cciregistrujici prakticky lékai novorozence.
K odlisSnym postupim dochazi dle typu onemocnéni, naléhavosti a klinickému stavu
pacienta. Pfi naléhavém stavu muze byt provedena i neodkladna klinickd kontrola v misté
bydliste ¢i hospitalizace novorozence napft. pii akutné probihajici poruse cyklu mocoviny ¢i

organické acidurii (Peskova et al., 2018).

Re-screening muze byt indikovan pouze oSetfujicim lékafem. Ten mulze doporudit
opakovani odbéru 8.-14. den Zivota. Toto rozhodnuti neni zavislé¢ na vysledku z prvniho
screeningu. Osettujici 1ékat jej indikuje, pokud ma novorozenec poporodni hmotnost mensi
nez 1500 g, novorozencim, kteti 48 h pred screeningem dostali parenteralné roztoky
aminokyselin, transfuzni ptipravky, dopamin, kortikoidy, roztoky glukézy, lipidd, léky
s obsahem jodu nebo jodové kontrastni latky ¢i parenteralni vyzivu. Déle v ptipadég, kdy
matka novorozence v III. trimestru téhotenstvi podstoupila 1é¢bu tyreostatiky, 1éCiva
s vysokym obsahem jodu ¢i kontrastni latky obsahujici jod. Pokud byly matce podany
kortikoidy, a to v poslednich 48 h pied porodem (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 17/2023).

V piipadé 1écby novorozence dopaminem, lze re-screening provést nejdiive 24 hod.
po ukonceni 1écby. Dale nejdiive 4 hod. po podani transfuzniho roztoku. V ptipadé 1écby
novorozence kortikoidy ¢1 1é€by pomoci podédni roztokid aminokyselin, lipida ¢i glukozy, 1ze

re-screening provést nejdiive za 2 dny (Honzik et al., 2022).

O odbéru laboratorniho novorozeneckého screeningu je nutné informovat zakonného
zastupce. Odmitnuti laboratorniho vySeteni suché kapky krve v rdmci novorozeneckého
screeningu je nutno zodpovédné zvazit. Ulohou zdravotnického pracovnika je informovat
o riziku moznosti trvalého poskozeni zdravi kviili nezachyceni nemoci. Pokud se zédkonni
zastupci rozhodnou pro odmitnuti tohoto vySetieni, mizi tim benefit vcasné 1é€by pii detekei
onemocnéni. PoSkozeni zdravi, kterd vzniknou v disledku opozdéného zahdjeni 1écby,

se mohou stat velmi zavazna a nasledn& nevratna (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 17/2023).

Pokud i pfes zdlraznéni rizik a nasledki se zakonny zastupce rozhodne pro neprovedeni
tohoto vySetfeni, je nutno odmitnuti fadné¢ zdokumentovat ve zdravotnické dokumentaci
ditéte s podpisem zédkonného zastupce. V piipadé, Ze zdkonny zastupce odmitne i podepsani
nesouhlasu, je tento dokument podepsdn svédkem, ktery potvrzuje informovanost
zakonného zastupce o moznych rizicich a dasledcich pifi neprovedeni novorozeneckého

laboratorniho screeningu (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 17/2021).
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5.4 Incidence onemocnéni

Podle Honzika (2022) bylo v obdobi let 2010 az 2020 vysetfeno vice nez 1,2 milionu
novorozencl, pficemz u 1100 z nich byla laboratornim screeningem potvrzena néktera
z tehdy sledovanych 18 nemoci. Celkova novorozenecka prevalence téchto onemocnéni
Cinila ptiblizné 1:1100. Mezi nejcastéj$i patii kongenitdlni hypotyreoza, fenylketonurie,

cysticka fibroza a ¢astecny deficit biotinidazy (Honzik et al., 2022).

Od 1.1.2024 jiz laboratorni screening obsahuje 20 nemoci, zminéna prevalence tak jiz neni

aktudlni (Honzik et al., 2022).

V ramci pilotniho projektu bylo od ledna 2022 do prosince 2023 vysetieno 178 639
novorozencl. SCID byla prokdzana u 1 novorozence, naopak SMA byla identifikovana
u 17 novorozenci. Tyto vysledky jsou ale pouze predbézné, v nédsledujici dobé bude probihat

hodnoceni a validace téchto vysledki (FN Motol, 2022).

V Ceské republice jsou roéné zachyceni zhruba 1-2 pacienti s onemocnénim SCID. Datuji
se 1 roky, kdy nebyl zachycen ani jeden novorozenec s timto onemocnénim. V téchto
ptipadech se pravdépodobné jednalo o tnik zachytu onemocnéni, imrti na zdvaznou infekei,

ale bez prukazu imunodeficience, nebo timrti pod jinou diagnozou. (FN Motol, 2022).

5.5 Budoucnost a vyvoj LNS

Nové vysoce efektivni terapeutické moZnosti jsou klicovymi podnéty pro tUpravy
arozSifovani LNS. Jak zmifuji autofi €lanku s nidzvem Laboratorni novorozenecky
screening z roku 2022, bude nezbytné vytvaret nova etickd i legislativni pravidla a dosahnout

celospolecenského souhlasu (Honzik et al., 2022).

Uz delsi dobu se diskutuje o tom, zda by metoda sekvenovani nové generace (NSG) mohla
byt vhodna jako primarni néstroj pro screening novorozencl. V soucasnosti ale nejde
o postup, ktery by se bézn¢ pouzival v kazdodenni praxi. V nékterych statech se tato metoda
uplatiiuje jako druhotné vysetfeni odebranych suchych kapek krve (SKK). Dalsi metoda,
o které je mozné do vzdalenéj$i budoucnosti uvazovat, je laboratorni novorozenecky
screening (LNS) pomoci analyzy DNA plodu ziskaného z matetské periferni krve. (Honzik

et al., 2022).

Jak je jiz zminéno v kapitole o historii, v pribéhu let dochazelo a stale dochazi k evoluci
novorozeneckého laboratorniho screeningu. Jako prozatimni nejnovéjsi krok ve vyvoji

novorozeneckého laboratorniho screeningu je povaZovan pilotni projekt screeningu spinalni
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svalové atrofie (SMA) a tézké kombinované imunodeficience (SCID), ktery byl zahajen

1.1.2022 (Honzik et al., 2022).

Hlavnimi faktory, které vedly k zafazeni téchto onemocnéni do LNS, byly pozitivni
vysledky testli a dostupnost ucinné 1écby. Pred timto rozsifenim bylo v ramci screeningu

sledovano 18 vzacnych nemoci (Janota a Stranak, 2023).
Od 1.1. 2024 je jiz v ramci LNS vySetfovano 20 onemocnéni (Honzik et al., 2022).

Cely projekt zastitovalo MZCR spoleéné s Narodnim screeningovym centrem UZIS (FN
Motol, 2022).

I ptes to, ze je screening rozsifen o dvé dalsi onemocnéni, neni nutno novorozenci provadét
dal$i odbér navic, screening je tak provadén ze stejného vzorku, jako pro zbyvajici
onemocnéni standardniho laboratorniho novorozeneckého screeningu. To lze povazovat

za velkou vyhodu a pokrok ve vyvoji (Hejduk a Havlickova, 2023).

Ugast v pilotnim projektu byla po celou dobu jeho trvani dobrovolna. Pokud se chtél nékdo
tohoto projektu zucastnit, bylo potieba podepsat informovany souhlas se zafazenim (FN

Motol, 2022).

5.5.1 Spinalni muskularni atrofie (SMA)

Toto onemocnéni je povazovano za zavazné a Zzivot ohroZzujici neurodegenerativni
onemocnéni motoneuronti prednich roht misnich. Ty jsou odpovédné za ovladani svald,
které jsou nezbytné pro pohyb hornich koncetin, dolnich koncetin a hlavy. Konkrétné pak
svalii dilezitych pro polykéni a dychani, coZ miZe vést k potfebé zahajeni umélé plicni
ventilace. Proto je velmi dlileZita Casna diagnostika a 1é€ba. Jedna se o geneticky podminéné
onemocnéni. Za projev SMA je povazovana progresivni svalova slabost, kterd se objevuje

¢asné po narozeni ¢i nasledné béhem kojeneckého nebo batoleciho véku (FN Motol, 2022).

Diky pilotnimu screeningovému programu a néaslednému zafazeni téchto onemocnéni
do LNS, je dnes diky presymptomatické 1écbé velka Sance na normdlni motoricky vyvoj

u pacientd s témito onemocnénimi (Ustav zdravotnickych informaci a statistiky CR, 2024).

Jak uvadi MUDr. Jana Haberlova, v piipadé neléCené spindlni muskularni atrofie, dité
by v budoucnu nemuselo byt schopné chiize nebo sedu. Nasledné by doslo ke smrti

v prvnich letech zivota kvili dechové nedostatecnosti (FN Motol, 2022).
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5.5.2 Tézka kombinovana imunodeficience (SCID)

4

poruch imunity. Toto onemocnéni vznikd na zakladé¢ hluboké poruchy na urovni
T Iymfocytt. Ty jsou velmi dulezité pro roli v imunitnim systému, zajist'uji tzv. bunéénou
imunitu a fidi imunitni reakci. Pokud dojde k uplné absenci T lymfocyti, nelze bez nich
prezit. Dit¢ se SCID je obvykle po narozeni asymptomatické a jevi se jako zcela zdravé.
Zajistuji to protilatky od matky, které dit¢ chrani. Jakmile ale dojde k postupnému ubytku
mateiskych protilatek, dit¢ je vstaveno vysokému riziku nakazeni zdvaznymi infekcemi.
Vcasné odhaleni je velice dulezité pro cCasnou lécbu, kterd zahrnuje neodkladnou
transplantaci kostni dfen¢. Nasledné je nezbytné obnoveni normalni funkce imunitniho

systému (FN Motol, 2022).

5.6 Mezinarodni srovnani

Rozsah vySetfovanych nemoci i metodika laboratorniho novorozeneckého screeningu (LNS)
se 1i$i napfi¢ jednotlivymi staty a regiony. Ve Spojenych statech se aktualné doporucuje
testovani na 35 hlavnich onemocnéni, pficemz v ramci téchto vySetfeni lze identifikovat
i dalsich 18 onemocnéni. Oproti tomu evropské staty vykazuji velkou riznorodost — pocet
sledovanych onemocnéni se pohybuje zhruba mezi 2 az 40 onemocnénimi. (Honzik et al.,

2022).

5.7 Historie LNS

Jak bylo jiz zminéno, pocatky laboratorniho screeningu (LNS) sahaji do roku 1963, kdy prof.
Robert Guthrie vyvinul prvni screeningovou metodu pro fenylketonurii (Honzik et al.,
2022). Na tyto zéklady pak navazal postupny vyvoj v Ceské republice, véetng zavadéni
dalSich nemoci do programu, jak bylo podrobné¢ uvedeno v piedchozi ¢asti, konkrétné

v kapitole 3.3 Historie screeningu.
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6 DISKUSE

Hlavnim cilem této prace bylo vyhledat a analyzovat dostupné informace o screeningovych

vysetienich u novorozenci.

Na zéklad¢ hlavniho cile byly shromézdény a analyzovany informace, které ve vysledku
tvoti komplexni pfehled o vSech screeningovych vySetfenich u novorozenct. Prace by méla
slouzit k lepsSimu porozumeéni a orientaci v tomto tématu a snazi se poukézat na dulezitost
téchto vysetieni. Kazdé screeningové vysSetfeni ma svoji specifickou metodiku, hodnoceni
a incidenci. V nékterych ptipadech se podatilo vyhledat i dostupné informace k historii

a porovnani s vySetfenim ve sveéte.
Prvnim dil¢im cilem bylo zhodnotit vyznam a i¢innost screeningovych vysetteni.

Na zakladé¢ hodnoceni vyznamu a ucinnosti pomoci dostupnych zdroji bylo dosazeno
zaveéru, Ze novorozenecky screening piedstavuje klicovy prvek v sekundarni prevenci a jeho
vyznam je velice dilezity. Zajistuje vCasnou detekci onemocnéni jeSté pred tim, nez
se objevi klinické pfiznaky. Na zékladé analyzy informaci je dulezité podotknout, Ze vyznam
novorozeneckého screeningu neni jednozna¢né potvrdit, ¢i vyloucit onemocnéni (Honzik et
al., 2022). Ukolem screeningu je systematicky a cilené vyhledavat osoby, které maji vyssi
riziko vzniku urcité nemoci. Diky nému lze v ptipad¢ detekce onemocnéni vEas zahajit Iécbu
a predejit tak vaznému zhorSovani zdravotniho stavu, pfipadné imrti (Janota a Stranak,
2023). Je ale tfeba podotknout, Ze vSechna screeningova vysetfeni jsou efektivni a u¢inna
jen v pripad¢, pokud jsou spravné a dikladné provedena. Na zaklad¢ zanalyzovanych

informaci lze tedy fict, ze screeningova vySetfeni u novorozencu piedstavuji jeden

z nejefektivnéjSich nastrojii v oblasti v€asné diagnostiky zdvaznych onemocnéni.

Druhy dil¢i cil byl zminit moZnosti budouciho vyvoje a vylepseni screeningovych procesti.
Konkrétné tedy stanovit, jaké jsou dostupné informace o inovacich a zlepSenich, vetné

nejnovejSich pokroki, které by mohly byt do téchto procesii v budoucnu implementovany.

Za jeden z hlavnich pokrokid v rdmci novorozeneckého screeningu lze povazovat pilotni
projekt a nasledné rozSiteni novorozeneckého screeningu o dvé dalsi onemocnéni,

I3

bez nutnosti provadét dalsi odbér. Tato inovace novorozeneckého screeningu v ramci Ceské
republiky je zatim nejaktudlnéjsi. Onemocnéni s ndzvem spinalni muskularni atrofie a téZka
kombinovana imunodeficience byla do laboratorniho novorozeneckého screeningu zatfazena
od 1.1.2024 (Honzik et al., 2022). S pfibyvajicimi diagnostickymi i lécebnymi metodami lze

do budoucna pravdépodobné ocekavat dalsi rozSifeni novorozeneckého laboratorniho



52 UTB ve Zliné, Fakulta humanitnich studii

screeningu. Ddle je nutno zminit roli novych technologii v souvislosti s moznymi budoucimi
inovacemi screeningového vysetieni. Pro efektivni diagnostiku a identifikaci SirSiho spektra
genetickych onemocnéni, se jiz del$i dobu hovoii o vhodnosti pouziti metody sekvenovani
nové¢ generace. I kdyz tato metoda se zatim bézné€ nepouziva, jeji zarazeni do praxe by mohlo
znamenat zasadni pokrok a do budoucna se jevi jako velmi pravdépodobny. V nékterych
zemich se jiz tato metoda pouziva jako druhostupiiové vysetfeni zaslanych suchych kapek
krve (SKK). Jako dalsi metoda, o které lze do vzdélengjsi budoucnosti uvazovat,
je laboratorni novorozenecky screening na zaklad¢ analyzy fetalni DNA z periferni krve
matky. Jak vyplyva z analyzovanych zdrojt, nové, vysoce efektivni terapeutické moznosti
jsou kli¢ovymi podnéty pro upravy a rozsifovani LNS (Honzik et al., 2022). Nasledné
k tématu screeningu vrozené syfilis bylo zjiSténo, ze v budoucnu by screening vrozené
syfilis mohl zahrnovat testovani protildtek zamétujicich se na ptiznaky typické pro syfilis.
Diky tomu by mohla byt umoznéna v¢asné diagnostika u novorozenct, u kterych se matka
mohla nakazit infekci nékolik tydnt pied porodem a nebylo tak dostatek casu na vytvoteni
detekovatelnych protilatek a pupecnikova krev je tak syfilis negativni (Kratinova, 2021).
Neopomenutelnym faktorem se v této praci jevi Skoleni a vzdé€lanost zdravotnického
personalu. Ze zahrani¢niho vyzkumu vyplyva, Ze kvalitni proskoleni a zlepSeni dovednosti
zdravotnického personélu pii provadeéni screeningového vysetieni mize mit zasadni vliv
na kvalitu vysledkli. V budoucnosti je tedy nezbytné pravidelné provadét vzdélavani
persondlu v této oblasti (Ricalde et al., 2017). Vyvoj lze pozorovat také v oblasti
terminologie. Pro lepsi porozuméni nazvu doslo v 80. letech ke zméné diive pouzivaného

terminu ,,vrozena* dysplazie kycelniho kloubu na ,,vyvojova“ (Frydrychova et al., 2016).
Ttetim dilc¢im cilem prace bylo informovat o diilezitosti ¢asného odhaleni chorob.

Z pouzitych zdroji vyplyva, ze screeningova vySetfeni u novorozenci jsou jednim
z klicovych prvki sekundarni prevence v pediatrii. Hlavni pfinos screeningovych vySetfeni
spociva ve v€asném odhaleni a zahdjeni 1écby nékterych vzacnych vrozenych ¢i geneticky
podminénych onemocnéni. Diky tomu se zvySuje Sance na zahdjeni 1éCby, jesté pied
projevenim klinickych pfiznaki a minimalizaci nasledki zpusobenych nékterymi
onemocnénimi (Janota a Straindk, 2023).

Spravné provedené screeningové vysSetfeni mize tedy zasadné ovlivnit zdravi novorozence

a zmirnit potencidlni nasledky. Z dohledanych zdroji vyplyva, pro¢ jsou jednotliva

screeningova vysetieni tak diilezitd a cemu lze pfi v€asné detekci onemocnéni predejit.
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U vrozené syfilis se konstatuje dilezitost 1¢€cby syfilis u matky. Pravdépodobnost, ze dojde
k pfenosu primarni ¢i sekundarni syfilis z matky na plod, se pohybuje mezi 60 az 80 %
(Janota a Stranak, 2023). V ptipad¢ vyvojové dysplazie kycelniho kloubu je pak kladen
diraz na vcasnou detekci a pfipadnou lécbu, diky tomu je mozné zabranit rozvoji
znacn€ zhorsit prognozu (Alassaf, 2024). V kapitole zaméfené na screeningové vySetieni
sluchu je podotknuto, ze trvald ztrata sluchu mize zptsobit problémy v chovani a ovlivnit
kognitivni funkce (Janota a Straindk, 2023). Proto je screeningové vySetieni sluchu, které
muze v€as tuto vadu detekovat, tak dulezité. Co se tyCe screeningu vrozené katarakty,
dle pouzitych zdrojl je toto vysetfeni opét velmi podstatné. Vrozeny Sedy zakal naruSuje
prithlednost o¢ni ¢ocky, dale pak miize mit vliv jeji rst a ovlivnit tak optické vlastnosti.
To muze vést k trvalému a t€Zkému postizeni zraku (Li et al., 2017). Ultrazvukovy screening
VVV ledvin a mocovych cest umoznuje odhalit abnormality, které nebyly zjistény béhem
prenatalniho vySetieni (Flogelova et al., 2023). Diky prenatdlnimu ultrazvukovému
vySetfeni srdce plodu a poporodnimu fyzikdlnimu vySetfeni novorozence spolu s pulsni
oxymetrii se zvySuje Sance zachytu kritickych vrozenych srde¢nich vad (Janota a Stranak,
2023). Mezi dilezitou soucast screeningu patii posouzeni ptitomnosti pulzace perifernich
arterii. Diky této diagnostice lze v€as zah4jit dalsi vySetfeni, kterd mohou potvrdit ¢i vyloucit
mozné srde¢ni vady ¢i jiné patologie (Kachlova et al., 2022). Laboratorni novorozenecky
screening se provadi za ucelem v€asné diagnostiky a piipadné 1éCby s cilem zabranit
postiZeni pacienta n¢kterou z 20 nemoci (Prochazkové et al., 2022) Napt. u nemoci zvané
spinalni muskularni atrofie hrozi selhani svali a naslednd potteba umélé plicni ventilace ¢i
smrti z dechové nedostatecnosti. U tézké kombinované imunodeficience naopak hrozi
nakaZeni infekcemi kvili absenci T lymfocytt, které jsou dilezité pro imunitni systém (FN

Motol, 2022).

V bakalatské praci bylo tedy postupovano tak, aby byla zdiiraznéna nezbytnost provadeéni
jednotlivych vySetieni, které novorozenecky screening zahrnuje a jaka vznikaji rizika, pokud

se toto vySetfeni neprovede, nebo nebude provedeno spravnge.

Ctvrtym diléim cilem bylo zahrnout informace o Gspé&$nosti a efektivité screeningovych

vySetieni u novorozencu.
Na zaklad¢ zjiSténych informaci byl potvrzen fakt, Ze screeningova vySetfeni plni svoji
preventivni roli a pfispivaji tak ke snizeni incidence onemocnéni. Napft. diky zavedeni

screeningu té¢hotnych Zzen v Ceské republice je syphilis congenita recens pomérné vzacna
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diagnoza (Kratinovd, 2021). Jak zuvedenych dat o pilotnim projektu (rozsifeni
laboratorniho novorozeneckého screeningu o SMA a SCID) vyplyva, zatazeni téchto nemoci
do laboratorniho novorozeneckého screeningu Ize povazovat za efektivni a klicovy krok
v prevenci. Zasluhou pilotniho screeningového programu a néslednému zafazeni téchto
onemocnéni do LNS, je dnes diky presymptomatické 1écbé velka Sance na normalni
motoricky vyvoj u pacientd s témito onemocnénimi (Ustav zdravotnickych informaci

a statistiky CR, 2024).

Na zékladé¢ provedené reSerSni Cinnosti a analyzy odbornych zdroji tykajicich se
screeningovych vySetfeni u novorozenct lze navrhnout nasledujici doporuceni pro praxi.
Podporovat dalsi rozSifovani novorozeneckého screeningu o dalsi onemocnéni, ktera spliuji
kritéria pro v€asny zachyt a 1é€bu. Zajistit kontinudlni edukaci zdravotnického personalu,
¢imz se zvysi efektivita a kvalita provadénych screeningovych vySetfeni. Vytvofit prehledné
a verejné dostupné edukacni materidly uréené nejen rodi¢tim, ale i Siroké vetejnosti. Tyto
materialy by mély napomahat lep§imu porozuméni vyznamu screeningu a usnadnit orientaci

v dané problematice.
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ZAVER

Hlavni cilem této bakalaiské prace bylo vyhledat a analyzovat dostupné informace
o screeningovych vysSetfenich u novorozencti. Tento cil se podafilo splnit na zakladé
shromazdéni a analyzovani informaci. Nasledné byl vytvoren komplexni piehled o vSech
screeningovych vySetfenich u novorozencu slouzici k lepS§imu porozuméni a orientaci
v tématu. Do piehledu byly zahrnuty nejen zékladni definice a informace, ale 1 metodika,
incidence 1 mozny budouci vyvoj u jednotlivych screeningovych vysetfeni. U vybranych
onemocnéni byly dostupné informace o historii tykajici se screeningu u novorozenct,
¢i porovnani se screeningovym procesem ve sveté. Dilci cile se rovnéz podatilo splnit.
Pti hodnoceni vyznamu a Uc¢innosti screeningovych vySetfeni dosla tato prace k zavéru,
ze novorozenecky screening je velice diilezity a tvofi zdsadni nastroj v sekundarni prevenci.
Diky nému lze v€asné detekovat zdvazna onemocnéni, a tim tak zajistit v€asnou 1écbu
a naslednou lepsi prognozu. Nasledné se tato prace vénovala zmapovani vSech moznosti
budouciho vyvoje a dosla k t€émto poznatkiim. Za nejnovéjsi pokrok ve vyvoji je povazovano
roz§ifeni novorozeneckého screeningu o dalsi dvé onemocnéni (konkrétné SMA a SCID).
Do budoucna se pak hovofi o moznosti metody sekvenovani nové generace a dulezitosti
vzdélavani zdravotnického personalu. Jako dalsi cil bylo stanoveno zdtiraznéni dilezitosti
v€asného odhaleni chorob. Kazdé onemocnéni ma sviij specificky pribeh a nasledky, kterym
se da praveé diky vcasnému odhaleni a nasledné 1écb¢ piedejit. V praci se tedy postupovalo
tak, aby se na tento dil¢i cil kladl diraz v prabéhu celé prace a ¢tenaf by tak mohl byt
informovén o tom, ¢emu lze ve spojitosti s danym onemocnénim predchéazet. Poslednim
dil¢im cilem bylo zhodnotit Gispé$nost a efektivitu screeningovych programi u novorozencii.
Na zakladé dostupnych informaci bylo potvrzeno, Ze screeningova vySetfeni plni svoji
preventivni roli a prispivaji tak ke snizeni incidence onemocnéni a v€asnému odhaleni, diky

kterému je moZné zah4jit ii€¢innou lécbu.
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