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Novorozenecky screening




Prvni novorozenecky screeningovy program

* Suché krevni kapky

« Beta-2-thienylalanin v mediu- Prof. Robert Guthrie 1916-1995
inhibitor ristu B.subtilis Pediatrics 1963
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» Zavazny zdravotni
problém s
asymptomatickou fazi

= Spolehlivy test
akceptovatelny populaci

= Uéinna lécba a konsensus
o tom, kdo a jak ma byt
lécen

= Nakladova efektivita a
kontinualni hodnoceni
efektivity




Quality assurance in screening programmes

J A Muir Gray and June Austoker
Institute of Health Sciences, Oxford, UK

All screening programmes do harm; some also do good. The responsibility of the
policy-maker is to decide which programmes do more good than harm at
reasonable cost and then introduce them, once they are confident that the
screening programme could and will reach the standard of quality required for
success. The ratio of benefit to harm is not, however, constant and this
relationship demonstrates a shifting balance.
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Fenylketonurie (PKU/HPA)

kong. hypotyre6za (CH)

kong. adrenalni hyperplazie (CAH)
Cysticka fibréza (CF) + 9 DPM

+ 5 DPM

+ SMA, SCID



SMA a SCID

SCID — Severe combined immunodeficiency) — porucha maturace a
nebo funkce T lymfocytu (1:58 000 drive odhad 1:100 000)

Absence TREC — T cell receptor excision circles
Absence KREC — k-deleting recombination excision circles

SMA — Spinalni muskularni atrofie = SMN1 gen
(1:6000-10 000, prenaseci 1:40)

Homozygotni delece exonu 7 genu SMN1

Nusinersen (Spinraza) ¢i onasemnogen abeparvovec (Zolgensma)



Pilotni studie SMA a SCID

2022-2023
Vysetreno 185 355 novorozencu

22 SMA
18 PID



Newborn screening (NBS) since 2024
n=20

ﬂndokrinopathies IMD (IEM) \
hypothyreosis PKU/HPA
cong. adrenal 4 aminoacidopathies

hyperplasia 3 oreanic acidurias
Cystic fibrosis 6 faFty acid
SMA ox.disorders
biotinidase
SCID

k deficiency /




Odbeéer materialu na NS

- Vzor informovaného
souhlasu je uvedeny v MN

- odbér na porodnici., event.
PLDD (48-72 hodin Zivota)

- vpich (resp. incize) do N
paticky a odbér tzv. ,suche” ©®®@e ©

kapky na filtracni papir
screeningovou karticku
- zaschnuti a odeslani postou

(median doby transportu
3.5 dne)



1,53 milionu novorozencu (2010-2023)

CH 1:2 870
PKU/HPA 1:4 856
CF 1:6 218
BTD 1:9 905
CAH 1:12 335
FAOD 1:15 500
Dalsi DPM 1:77 500
SMA& 1:6 800
SCID~ 1:59 100

&£ pilot study 2022-2023

Novorozenecka prevalence 1: 1072

CSF-SPID
84
Hydroxyprolinemie

Argininjant.acidurie
4

Deficit B12

5

Deficit MTP

1



Pokryti populaci NS

Nhere are we now around the world with screening -
conditions and coverage?

Russian Federation
5 disoeders with regional variation
>90% up t0 36
/ disorders
2- 40+ § b
disorders ;

. L T\ 4 disorders
85%-100% j\)" >90% up 1050 BN S5

ey  Province to province
variation

North America.

35+26
disorders
|
near 100% -

Disorders

<2%-30% \ . APAC Established

Projects APAC Emerg mg AU, NZ, JP, KR,TW
<2% variable coverage

Latin America

2-20+
disorders .

10-80% ) - Africa*
{
* Egypt CH, PKU 100%

disorders

near 100%

28 % narozenych novorozencu



Screening v neonatologii

a pediatrii



Screening - 1. trimestr

Euploidni T21 T18 T1

NT mm 20 34 55 40
Fb hCG g T & &
PAPP-A - b A &

Abs.nosnikosti% 1,4 69 53 45

PAPP-A, AFP, bHCG

Screening — 2. trimestr

estriol/inhibin A

TAFP - VVV nekryté kiizi
JAFP L UE3ThCG riziko T21

LAFP L uE3 | hCG riziko T18,T13



Screening v neonatologii

Normal reflex » No action required

Red reflex absent » See your GP urgently

Red reflex abnormal » See your GP urgently

| (moorfields.nhs.uk)



https://www.moorfields.nhs.uk/news/checking-red-reflex

Screening v neonatologii a pediatrii

dysplazie kycelniho kloubu — metoda ,trojiho sita“ , »
Frejkova perinka
dislokacni repozicni

" Barlow - Ortolani
") test | c) test

Pavlikovy trmeny

CMMG 2008 &

Dle USG (kostény a chrupavcity okraj strisky):
la, Ib — fyz.; lla+ — nezrala kycCel; lla-, llb — lehka dysplazie;
llc — dysplazie; Iid, llla, lllb, IV — decentrace




Screening v pediatri

Plusoptix
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vysetreni sluchu a zraku u PLDD
zhodnoceni PMV, méreni TK u PLDD, zachyt obezity
Détsky autismus (PAS)
TG 5L a 13L u rizikovych déti

Skolni zralost, rizikové chovani

Snellenovy optotypy

PTOC

ZLPED
ETODCTF,

DPCZLFT:
CFDTEOPL ¢

LDCZOTETP 8
PFCDTZLE L]




™
Modifikovany dotaznikovy test pro zachyt M-CHAT-R

poruchy autistického spektra u batolat Odpovézte prosim na nasledujici otazky. Myslete na to, jak se dité obvykle chova. Pokud dité danou aktivitu
provedlo nékolikrat, ale b&zné to nedéla, odpovézte prosim ne. ZakrouZkujte prosim ano nebo ne u kazde
PreloZeno se souhlasem autora z anglického originélu: otazky. Mnohokrat dékujeme.
5 . . . . (59
Modified Checklist for Autism in Toddlers, Revised, with Follow-Up 1. Pokudﬁ ukéz?te ng néco na opacneé sarané n"IIStrEOStI, podiva se na to Vase dité? Ano Ne
(napf. ukazete-li na hracku nebo zviratko, podiva se na né?)
™ < : : e
(M-CHAT-R/F) 2. Napadlo Vas nékdy, Ze by Vase dité mohlo byt neslysici? Ano Ne
3. Hraje si Vase dité jako "na néco"? (napf. pfedstira, Ze pije z prazdného hrnku, Ze telefonuje, Ano Ne

nebo predstira, ze krmi panenku ¢i plySové zvifatko?)

Diana L. Robins, Ph.D. 4. Leze Vase dité rado po raznych vécech? (napf. po nabytku, po prolézackéch na détském  Ano  Ne

Deborah Fein, Ph.D.

Marianne Barton, Ph.D. hiisti, nebo po schodech.)
5. Déla Vase dité neobvyklé pohyby prsty blizko svych o¢i? Ano Ne
(napf. krouti prsty v blizkosti o&i?)
6. Ukazuje VaSe dité jednim prstem, aby pozadalo o né&jakou véc ¢i o pomoc? Ano Ne
(napf. ukazuje na jidlo nebo hracku, na které nedosahne?)
7. Ukazuje Vase dité jednim prstem, aby Vas upozomilo na néco zajimavého? Ano Ne

(napf. ukazuje na letadlo na obloze nebo velké nakladni auto na silnici?)
8. Zajima se Vase dité o jiné déti? (napi. sleduje jiné déti, sméje se na né nebo jde za nimi?)  Ano Ne

’ ) 9. Nosi Vam Vase dité rizné véci, jen aby Vam je ukazalo, nikoliv jako zadost o pomoc? Ano Ne
0'2 bOdy niz ke rzi kO (napf. ukaze Vam kvétinu, plySové zviratko nebo auti¢ko na hrani?)
3-7 stredni riziko 10. Reaguje Vase dité, kdyz na ngj zavoldte jménem? (napr. vzhiédne k Vam, zacne miuvit,  Ano  Ne
... Zvatlat nebo pferudi dosavadni €éinnost, kdyZ na néj zavolate jménem?)
8-20 VySO ke r1Z1 kO 11. Kdyz se na své dité usméjete, oplati Vam usmév? Ano Ne
12. Rozrusi Vase dit& kazdodenni zvuky? (napf. kfi¢i nebo place v reakci na zvuky Ano Ne
jako jsou napfiklad zvuk vysavace ¢&i hlasita hudba?)
13. Chodi Vase dité? Ano Ne

14. Diva se Vam Vase dité do oci, kdyz s nim mluvite, hrajete si spolu, nebo jej oblékate? Ano Ne

15. Snazi se Vase dité napodobovat Vase pohyby? (napf. mava na rozloucenou, tleska Ano Ne
nebo vydava legratni zvuky, pokud to udélate Vy?)
16. Pokud se podivate néjakym smérem, rozhlizi se VaSe dité, aby zjistilo, na co se divate? Ano Ne

17. Snazi se Vas VaSe dité pfimét, abyste se na né&j divali? (napf. diva se na Vas, kdyz chce  Ano Ne
pochvalit, nebo fika, "podivej se"?)

18. Pochopi Vase dité pokyn, ktery mu date? (napfi. pochopi Vase dité pokyny jako "dej tu Ano Ne
knizku na Zidli" nebo "pfines mi deku", aniz byste na dané predméty museli ukazovat?)

19. Pokud nastane nova situace, podiva se na Vas Va3e dité, aby vidélo, jak na ni reagujete? Ano Ne
(napf. pokud sly&i zviastni i neznamy zvuk, nebo spatfi novou hracku, podiva se

Vam do obliceje?)
20. Ma Vase dité rado pohyboveé aktivity? Ano Ne
(napf. houpete-li jej na houpacce nebo na svém kliné.)

NE — riziko PAS
Jenu 2,5a12-je ANO riziko PAS
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GASNY ZACHYT ONEMOCNENiI V NOVOROZENECKE A DETSKE PECI
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