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Hla%eni o novorozeneckém laboratornim screeningovém programu v CR za rok 2014

1. Screeningové vyhledavani 13 nemoci u novorozencl narozenych na Uzemi CR se v roce 2014
provadélo celoploiné na celém tizemi CR v laboratofich a zpisobem uvedenym v, Metodickém
navodu k zajisténi celoploiného novorozeneckého laboratorniho screeningu a nasledne péée”
uverejnéném ve Véstniku MZ CR £.6/2009 ze dne 12. srpna 2009.

2. V roce 2014 se dle pfedb&inych Gdaji Ceského statistického uFadu narodilo 109 860 Zivych
novorozencl. Podet novorozencl vySetienych na dédiéné metabolické poruchy byl 109 054 (z
toho 78 230 ve VFN a 30 824 ve FNOL), procentualné 99,266% viech novorozencl {resp. vidi
adaji €SU). Poget novorozencii vysetienych na endokrinopatie a cystickou fibrézu byl 109 738
(z toho 70 258 ve FNKV a 39 480 ve FN Brno) procentualné 99,889% vSech novorezencl {resp.
vOgi tdaji €SU).

3. V roce 2014 bylo novorozeneckym screeningovym programem zachyceno celkem 101
novorozencll s nékterou z vySetfovanych 13 nemoci, tzv. detection rate screeningového
programu v CR v roce 2014 ¢inila 1: 1 088 (v roce 2010 1:1 095; v roce 2011 1:1 325; v roce
2012 1:1034; vroce 2013 1:1 112).

NiZe jsou pfehledné uvedeny polty zachycenych pacientd s prokazanymi diagnosami, vCetné
tetnosti falesné pozitivnich nalezd (tzv. ,false positive rate”, FPR) dle jednotlivych nemoci:

CELKEM 1.1.2010-31.12.2014
1.1.-31.12. 2014 (dle CSU 551 023 Zivé
(dle CSU 109 860 #iv& narozenych) narozenych)
Onemocnéni Poéet Prevalence FPR = frekvence faledne pozitivity v % Podet Kumulativni | Screening. Pocet
zachycenych a pocet pfipadu (n) fale$n¢ poéf.-t dP:tek. kumulativni fale§n§
. # negativnich | pacientl od prevalence | negativnich
pacientu novorozenci | novorozenci u véech pacientu 2010 od 2010 pacientl
<2500g 22500g novorozencu

CH 45 1:2 441 0,028 (31) ] 212 1:2 599 0
CAH 8 113733 3,987 (331) | 0,223 (226) | 0,507 (557) 0 40 113776 0
PKU/HPA 27 1:4 069 0,329 (28) 0,007 (7) 0,032 (35) 0 104 1:5 298 0
MSUD 0 0,082 (7) 0,002 (2) 0,008 (9) 1 1 1:551 023 1
MCADD 2 1:54 930 0(0) 0,001 (1) 0,001 (1) 0 28 1:19 679 0
LCHADD 2 1:54 930 0(0) 0(0) 0(0) 0 10 1:55102 0
VLCADD 1 1:109 860 0(0) 0,003 (3) 0,003 (3) 0 4 1:137 756 0
CPTDI 0 0,024 (2) 0(0) 0,002 (2) 0 0 0
CPTD IICACTD 0 0,001 (1) 0(0) 0,001 (1) 0 0 0
GAI 0 0(0) 0,002 (2) 0,002 (2) 0 3 1:183 674 0
IVA 1 1:108 860 0(0) 0,001 (1) 0,001 (1) 0 3 1:183 674 0
CF 15 1.7 324 0,106 (117) 2 80 1:6 888 10

CELKEM 101 1:1 088 4,392 (369) | 0,240 (242) | 0,691 (759) 485 1:1 136
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4. Vroce 2014 byliv CR vedle 15 pacientd s CF detekovéni 2 probandi, ktefi nejsou zapotitani do
prevalence, protoZe u kazdého z nich ma jedna ze dvou prokazanych mutaci variabilni klinicky
dopad a protaZe méli v dobé detekce potni test negativni.

5. V roce 2014 bylo efektivné vyreSeno drivéjSi podfinancovani screeningového programu
uvedenim hodnoty bodu pro vykony novorozeneckého screeningu ve vysi 1,- K& Tato hodnota
bohuzel nezlstala zachovéna v (hradové vyhlasce pro rok 2015.

6. Prestoie rozsifeni novorozeneckého screeningu bylo jednim z bod( Narodniho akéniho planu
pro vzacné nemoci 2012-2014 a na strané laboratofii je od 1. 1. 2015 pfipraveno ke spusténi,
absence novely Metodického navodu znemoZiiuje program rozsifit o 5 dalsich chorob. Jednim
z problémd je to, Ze nékteré pojistovny odmitaji nasmlouvat nové vykony NS s odlvodnénim,
Ze pro hrazeni téchto novych vykonl nemaji dostatecnou oporu. (V3echny nové vykony
potfebné pro rozsifeni jsou jiz zafazene v seznamu vykon( pro rok 2015.)

7. RovnéZ nebyla dokoncena novela vyhlasky €. 98/2012 Sb. o zdravotnické dokumentaci, v niz
mély byt novorozenecké karticky uvedeny jako dalsi typ zdravotnické dokumentace s jasné
definovanou dobou skartace. Poskytovateldm zajistujicim archivaci karticek tak chybi pravni
opora, kterd by jednoznacné upravovala rezim skladovéni.

8. Spoletnost nuklearni mediciny navrhla na zakladé vysledkl ukonéeného vyzkumného grantu
novy vykon ,Méfeni PAP v druhém stupni novorozeneckého screeningu cystické fibrézy (NS
CF)”. Vykon byl pfijat v roce 2013 do novely Sazebniku vykon(, ale jeho platnost a vydani byly
zatim pozastaveny. Aplikace nového modelu NS CF (IRT/PAP/DNA) by vedla k zefektivnéni NS
CF vyznamnym poklesem potfebnych molekuldarné genetickych analyz CFTR genu a tim ke
zlevnéni tohoto NS a ke sniZeni poCtu zachycenych heterozygot(.

9. Body sub 6. - 8. povaiuje KCNS za velmi dileZité, béhem roku 2014 vedli zastupci KCNS
opakovana jednani s 0ZS MZ CR a podileli se na revizich metodického navodu i novely vyhlasky.
Vzhledem k tomu, Ze tyto aktivity dosud nevedly k hmatatelnym vysledk(m, obraci se KCNS na
MZ se 7adosti o urychlené dofeseni.

10. Koordinaéni centrum pro novorozenecky screening usiluje o neustdlé zvySovanf
informovanosti odborné i laické vefejnosti o screeningovém programu formou tiskowych
material( distribuovanych zdravotnickym zafizenim a predevsim prostfednictvim internetove
stranky www.novorozeneckyscreening.cz, kterd v roce 2014 zaznamenala vice nez 12.000

navstév.
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Prehled védecke aktivity lend KCNS, tématicky ve vtahu k NS za rok 2014
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