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Novorozenecký screening



První novorozenecký screeningový program

• Suché krevní kapky
• Beta-2-thienylalanin v mediu-

inhibitor růstu  B.subtilis
• Zvýšený Phe umožňuje růst 
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Souhrn kritérií pro screening

▪ Závažný zdravotní 
problém s 
asymptomatickou fází

▪ Spolehlivý test 
akceptovatelný populací

▪ Účinná léčba a konsensus 
o tom, kdo a jak má být 
léčen

▪ Nákladová efektivita a 
kontinuální hodnocení 
efektivity





NS u nás

1975 Fenylketonurie (PKU/HPA)

1985 kong. hypotyreóza (CH)

2006 kong. adrenální hyperplázie (CAH)

2009 Cystická fibróza (CF) + 9 DPM

2016 + 5 DPM

2024 + SMA, SCID



SMA a SCID

SCID – Severe combined immunodeficiency) – porucha maturace a 
nebo funkce T lymfocytů (1:58 000 dříve odhad 1:100 000)

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

SMA – Spinální muskulární atrofie – SMN1 gen 
(1:6000-10 000, přenašeči 1:40)

Homozygotní delece exonu 7 genu SMN1

Nusinersen (Spinraza) či onasemnogen abeparvovec (Zolgensma)



Pilotní studie SMA a SCID

2022-2023
Vyšetřeno 185 355 novorozenců

22 SMA
18 PID



Newborn screening (NBS) since 2024
n=20

Endokrinopathies
hypothyreosis
cong. adrenal
hyperplasia

Cystic fibrosis
SMA
SCID

IMD (IEM)
PKU/HPA

4 aminoacidopathies
3 organic acidurias

6 fatty acid 
ox.disorders
biotinidase
deficiency



Odběr materiálu na NS

- Vzor informovaného 
souhlasu je uvedený v MN

- odběr na porodnici., event. 
PLDD (48-72 hodin života)

- vpich (resp. incize) do 
patičky a odběr tzv.  „suché“ 
kapky na filtrační papír 
screeningovou kartičku

- zaschnutí a odeslání poštou 
(median doby transportu 
3.5 dne) 



1,53 milionů novorozenců (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

Další DPM 1:77 500

SMA 1:6 800

SCID£ 1:59 100
£ pilot study 2022-2023

Novorozenecká prevalence 1: 1072

CSF-SPID 
84
Hydroxyprolinemie
4 
Argininjant.acidurie
4
Deficit B12
5
Deficit MTP
1



Pokrytí populací NS

28 % narozených novorozenců



Screening v neonatologii 
a pediatrii



PAPP-A, AFP, bHCG
estriol/inhibin A 



Screening v neonatologii

| (moorfields.nhs.uk)

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


Screening v neonatologii a pediatrii

dislokační

dysplazie kyčelního kloubu – metoda „trojího síta“

repoziční

Dle USG (kostěný a chrupavčitý okraj stříšky):
Ia, Ib – fyz.; IIa+ – nezralá kyčel; IIa-, IIb – lehká dysplázie;
IIc – dysplázie; IId, IIIa, IIIb, IV – decentrace 



Screening v pediatrii

• otoakustické emise
• USG ledvin
• vyšetření sluchu a zraku u PLDD
• zhodnocení PMV, měření TK u PLDD, záchyt obezity
• Dětský autismus (PAS)
• TG 5L a 13L u rizikových dětí
• Školní zralost, rizikové chování

7 let

3 roky 4-6 let

Lea symboly Pflügerovy háky Snellenovy optotypyPlusoptix

1-2 roky



0-2 body nízké riziko
3-7 střední riziko
8-20 vysoké riziko

NE – riziko PAS
Jen u 2, 5 a 12 – je ANO riziko PAS
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