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Viktor Kožich

Ústav dědičných metabolických poruch

1.LF UK a VFN Praha 

a

Koordinační centrum pro novorozenecký screening VFN

Novorozenecký 

laboratorní 

screening 



Dva typy genetického testování

Celopopulační screeningSelektivní screening



Novorozenecký screening (NS)  =  aktivní 

celoplošné vyhledávání choroby  u všech 

novorozenců v preklinickém stadiu nemoci 

Analýza suché kapky krve na filtračním papírku

odebrané standardním způsobem z patičky  všem 

novorozencům. 

Novorozenecký screening



www.isns.org

ISNS data rok 2007



Stav NS-Evropa červen 2009



http://www.mzcr.cz/Default.aspx


Rozšířený NS- 1.10.2009-30.9.2010

 Síť pracovišť

 Webový portál

 Úprava sazebníku (r.č. matky, odběr 

vzorků, výkon MS/MS) a výkonová 

platba

 Koordinační centrum pro NS

 Předběžné výsledky



Pracoviště novoroz.screeningu

Imunoanalytické laboratoře

FN KV- doc. Votava

FN Brno- prim.Vinohradská

Molekulárně genetické laboratoře pro CF

FNM- prof.Macek

FN Brno-prim.Gaillyová

Laboratoře MS/MS

FN Olomouc-Doc.Adam

VFN-Doc.Kožich



www.novorozeneckyscreening.cz



~ 6000 přístupů/měsíc



Koordinační centrum pro NS

 Sídlo: VFN v Praze

 Členové-zástupci všech laboratoří+zástupce MZ ČR

 Úkoly KCNS
 evidovat výsledky

 vyhodnocovat efektivitu záchytu

 navrhovat a vyhodnocovat pilotní programy

 připravovat edukační materiály

 připravit a udržovat webový portál

 vyhodnocovat účast laboratoří v systému externí kontroly kvality

 spolupracovat s dalšími subjekty vč.mezinárodních

 Ustavující schůze 24.11.2010



Kumulativně 1:1 200

~1:4 000

~1:2 900

~1:4 000

~1:4 357

~1:3 797

~1:2 900

Očekávaná frekvence

Kumulativně 1:1 071

Předběžné výsledky

Rozšířený NS- 1.10.2009-30.9.2010 

(předběžná data)



Screening DMP-1.10.2009-30.9.2010 

(předběžná data)

Do 2009 X/2009-9/2010

Počet nemocí 1 10

Frekvence pacientů 

(detection rate)

1: 7.969 1:3.797

Pozitivní predikční 

hodnota (PPV)

13% 24%

Falešná pozitivita 0.104 % 0.08 % 

Prevalence recallů pro

PKU

1:1.034 1:7.847



Poděkování

 Doc.F.Votava a kol.

 Prof.J.Zeman

 Prof .Milan Macek a kol.

 Prim.H.Vinohradská a Prim.R.Gaillyová s kol.

 Doc.RNDr.T.Adam a kol

 Tým ÚDMP VFN a 1.LF UK

 Dr.I.Truellová, MZ ČR


