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Dva typy genetickeho testovani

Selektivni screening Celopopulacni screening
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Novorozenecky screening

Novorozenecky screening (NS) = aktivni
celoplosné vyhledavani choroby u vsech
novorozencu v preklinickém stadiu nemoci

Analyza suché kapky krve na filtracnim papirku
odebrané standardnim zplisobem z paticky vSem
novorozencum.
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ISNS data rok 2007

Percentage newborns screened

- >00% |:| 50-90% - 20-50% - 10-20% - <10%

WWW.ISns.org
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Stav NS-Evropa cerven 2009
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METODICKY NAVOD K ZAJISTENI CELOPLOSNEHO NOVOROZENECKEHO
LABORATORNIHO SCREENINGU A NASLEDNE PECE



http://www.mzcr.cz/Default.aspx
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Rozsireny NS- 1.10.2009-30.9.2010

m Sit’ pracovist
= \Webovy portal

m Uprava sazebniku (r.6. matky, odbé&r
vzorku, vykon MS/MS) a vykonova
platba

m Koordinacni centrum pro NS
m Predbezne vysledky




Pracoviste novoroz.screeningu
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A Imunoanalytické laboratore
FN KV- doc. Votava
FN Brno- prim.Vinohradska
v Molekularné genetické laboratore pro CF
FNM- prof.Macek

FN Brno-prim.Gaillyova
+ Laboratore MS/MS
FN Olomouc-Doc.Adam

VEN-Doc.Kozich
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:i’ Pro laickou verejnost Pro odbornou verejnost

L. ) ) . ; NEJNOVEJSi CLANKY
Informacn webovy portal pro novorozenecky screening
4 Prezentace informacniho webového
portaiu pro novorozenecky screening
Vazeni navitévnici,
7 £ Archiv aktualit
vitame vas na informaénim weboveém portalu pro novorozenecky screening. a ‘\/ -"/ s
Portal je uréen pro Sirokou laickou i odbornou verejnost a najdete zde »
podrobne informace o programu noverozeneckeho screeningu - tedy cileném
vyhledavani zavaznych vzacnych chorob u novorozenci.

Prihlaseni k odbéru novinek:
Ogeslat
Portal je rozdélen na dvé €asti - pro laickou verejnost, tedy zejmena pro rodice, kterych se novorozenecky LosaiE
screening bezprostredné dotyka a cast pro odbornou verejnost. Informace publikované v této Easti portalu
jsou uréeny pro zdravotniky a predpokladaji urcitou troven odbornych znalosti.

Aa
nahoru

WWW.Nnovorozeneckyscreening.cz
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Koordinacni centrum pro NS

m Sidlo: VFN v Praze
= Clenové-zastupci vdech laboratofi+zastupce MZ CR

= Ukoly KCNS

evidovat vysledky
vyhodnocovat efektivitu zachytu

navrhovat a vyhodnocovat pilotni programy

pripravovat edukacCni materialy

pripravit a udrzovat webovy portal

vyhodnocovat ucast laboratofi v systému externi kontroly kvality
spolupracovat s dalSimi subjekty v€.mezinarodnich

m Ustavujici schuze 24.11.2010
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RozSireny NS- 1.10.2009-30.9.2010

(predbezna data)

Pi"ed béiné VYSIQd ky |1inguj50u 7e sSuc Oéekévané ff@kven ce
onemocnent:
Endokrinni onemocnéni (EO) ~1:2 900 ~1:2 900

a) kongenitalni hypotyreoza (CH)
b) kongenitalni adrenalni hyperplazie (CAH)

Dedicne poruchy metabolismu (DMP):

c) fenylketonurie (PKU)al )
d) leucinoza (nemoc javoro ~1:3 797 ~1:4 000
e) deficit acyl-CoA dehydrogenazy mnstnych k}selm se stiedné dlouhym fetézcem (MCAD)
f) deficit 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin s dlouhym retézcem (LCHAD)
g) deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin s velmi dlouhym fetézcem (VLCAD)

h) deficit karnitinpalmitoyltransferazy I (CPT I)
i) deficit karnitinpalmitoyltransferazy IT (CPT II)
1) deficit karnitinacylkarnitintranslokazy (CACT)
k) glutarova acidurie typ [ (GA'T)

1) 1zovalerova acidurie (IVA)

nie ( HP’%)

Jina onemocneént: ~1:4 357 ~1:4 000
m) cysticka fibroza (CF)

Kumulativné 1:1 071 Kumulativné 1:1 200



Screening DMP-1.10.2009-30.9.2010
(predbézna data)

_ Do 2009 X/2009-9/2010

PocCet nemoci 1 10
Frekvence pacientu 1. 7.969 1:3.797
(detection rate)

Pozitivni predikcni 13% 24%
hodnota (PPV)

Falesna pozitivita 0.104 % 0.08 %
Prevalence recallt pro 1:1.034 1:7.847

PKU
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Podéekovani

Doc.F.Votava a kol.

Prof.J.Zeman

Prof .Milan Macek a kol.

Prim.H.Vinohradska a Prim.R.Gaillyova s kol.
Doc.RNDr.T.Adam a kol

Tym UDMP VFN a 1.LF UK

Dr.l.Truellova, MZ CR




