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Postnatální péče  
 

• Novorozenecký 
screening 

 
• Časná diagnostika 
 

• Dispenzarizace 
 

• Specializovaná 
péče 



Screening 

• Screening znamená proces třídění  
 

• Screening je v lékařství vyšetřování 
předem definované skupiny lidí za 
účelem vyhledávání chorob v jejich 
časných stádiích, kdy pacient ještě 
nemá potíže a příznaky. 
 



 Dva typy genetického 
testování     

          selektivní screening                    populační screening   



Celopopulační screening 

• Prenatální screening závažných 
nemocí→potrat postiženého plodu 
 
 

• Novorozenecký screening léčitelných 
nemocí→včasná léčba 



Screeningové programy  
v medicíně 

• Mamografický screening 
• Cervikální screening  
• Screening ca kolorekta 
• Screening vrozené katarkaty 
• Screening vrozené luxace kyčelních 
kloubů 



Screeningové programy  
v lékařské genetice 

• Preimplantační genetický screening 
nejčastějších aneuploidií 
 

• Prenatální screening 
• biochemický  
• ultrazvukový  
 

• Novorozenecký screening 
 



Screening 
• Cílem screeningu je brzké rozeznání nemoci          

v naději, že se včasným zásahem a péčí 
podaří snížit úmrtnost a strádání.   

• I když může screening vést k časnější 
diagnóze, ukazuje se, že ne pokaždé testy 
prospějí testované osobě.  

• Nadměrná diagnóza a chybná diagnóza a 
vytváření falešného pocitu bezpečí jsou 
potenciálními „nežádoucími účinky“ 
screeningu. 

• Včasné poznání neléčitelného? 
 

 
 



Novorozenecký sreening obecně 

• NS je aktivní celoplošné vyhledávání 
choroby v jejím preklinickém stádiu 

• Analýza suché kapky krve na filtračním 
papírku odebrané standardním způsobem    
z patičky novorozence 
 

• Zakladatel prof. Robert Gutrie 1916-1995 
• PKU – bakterální inhibiční test 



Kriteria pro NS 
• vyšetřovaná choroba je jasně definována  
• představuje významný zdravotně sociální 

problém (incidence 1: 50 – 100 000) 
• existuje obecně uznaný screeningový test s 

jasně definovanými parametry (cut off, 
recall…) 

• včasná  diagnóza umožňuje takovou léčbu, 
která zásadně pozitivně ovlivní průběh nemoci 

• společnost je schopna zabezpečit NS a 
následnou péči o zachycené pacienty po 
stránce organizační a ekonomické 



Novorozenecký screening PKU 

 

• Prof. Robert Guthrie 
1916-1995 

• University of 
Buffalo, NY 
 

• PKU- bakteriální 
inhibiční test s B. 
subtilis 



 
• Novorozenecký screening (NS)  =   
aktivní celoplošné (celopopulační)  
vyhledávání choroby v jejím preklinickém   
stadiu.                                                          
 
• Založen na analýze suché kapky krve  
na filtračním papírku odebrané z patičky  
všem novorozencům.  
                           



Postnatální screening v ČR  
do 10/2009 

 • Fenylketonurie 
 

• Kongenitální 
hypothyreosa 
 

• CAH 
 

• Ortopedické vyšetření 
luxace kyčelních 
kloubů 

• Kongenitální katarkta 



Novorozenecký screening ČR od12/2009 
• Počet nemocí: 3…13 
• Čas odběru: 48-72 hodin po porodu 
• Zdůraznění informovaného souhlasu 
• Výjimka SLG pro inf. souhlas s DNA 
analýzou ze screeningového papírku 

• Nová centra 
• Praha VFN a FN Motol 
• FN Brno 
• FN Olomouc 
 
 



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


Odběr vzorku krve z 
patičky novorozence 

 
• demografická data 
• správné sušení  
• (3 hod), 

pokoj.teplota, bez 
kontaktu 
 

NS  ≠  jen analýza suché kapky 
 
NS   = systém s preanalytickou,  
analytickou a postanalytickou  
částí 
 



Preanalytická část:  
 
- Informovaný souhlas (opt-out 

princip) 
 

- Odběr 48-72 hodina života 
 

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

- V obálce normální poštou do 
centrálních laboratoří: 

Imunoanalytická 
lab: CH,CAH,CF  

Laboratoř MS/MS: 
PKU+9 DMP  

Praha 2 ÚDMP: MS/MS 

Praha 10 FNKV: IA    Olomouc LDMP: MS/MS 

 

Brno OKBH : IA 



Laboratoře NS v ČR 
• Pro imunoanalytické metody: 
1) FN KV Praha, laboratoř NS 
2) FN Brno, OKBH PDM, laboratoř NS 
• Pro metody MS/MS: 
1) VFN Praha, ÚDPM 
2) FN Olomouc, laboratoř DPM 
• Pro DNA analýzu CF 
1) ÚBLG FN Motol Praha 
2) OLG FN Brno 

 



Tandemový hmotnostní spektrometr 
(MS/MS) 



Tandemová hmotnostní 
spektrometrie 

• moderní analytická metoda 
• možnost profilového vyšetření více analytů v 

jedné reakci 
• široké spektrum metabolitů (běžně AMK, 

acylkarnitiny, event.i aktivity enzymů) 
• vysoká citlivost 
• novorozenecký screening DMP od poloviny 

90.let 
• NS detekuje patologické metabolity, které se 

dalším vyšetřením potvrdí či vyloučí, NS 
nedetekuje choroby 
 
 
 
 



Screenované nemoci 

• Endokrinní onemocnění 
• Kongenitální hypothyreosa 
• Kongenitální adrenální hyperplasie – 
CAH 
 

(frekvence u novorozenců 1/2900)  
 



Screenované nemoci 
• Dědičné poruchy metabolismu 
• Fenylketonurie (PKU, HPA) 
• Leucinóza 
• MCAD 
• LCHAD 
• VLCAD 
• Def.karnitinpalmitoyltransferázy I a II 
• Def.karnitinacylkarnitintranslokázy 
• Glutarová acidurie 
• Izovalerová acidurie 
(1/4000)  
 



Příznaky neléčené Fenylketonurie - PKU:  
mentální postižení, křeče, torpidní 
ekzém, typické světlé vlasy, řasy a 

obočí 



Dieta 
• Nízkofenylalaninová, nízkobílkovinná s 

použitím směsí aminokyselin bez Phe 
 

• Je stanovována individuálně podle věku, 
pohlaví, hmotnosti pacienta, tolerance 
Phe, potřeby bílkovin, sacharidů, tuků a 
kalorií 
 

• fenylalanin=esenciální aminokyselina, ve 
stravě pacienta s PKU musí být malé 
množství přirozených bílkovin 



Po stanovení diagnózy PKU: 

• přerušení kojení  na 48-72 hodin za účelem 
snížení hladiny Phe v krvi 
 

• Podle hodnoty Phe v krvi nastavení 
optimálního poměru mezi mlékem mateřským 
(počátečním mlékem) a nízkobílkovinnou 
náhražkou bez Phe 



Nízkobílkovinné výrobky při PKU: 

• Chléb 
• Těstoviny: kolínka, mušle, 

vlasové nudle, hvězdice, 
vřetena 

• Vaječná náhražka 
• Nízkobílkovinné mléko 
• Nízkobílkovinná čokoláda, 

cornflakes, müsli tyčinky, 
cracery 

• Nízkobílkovinná paštika, 
knedlíky, zmrzlina, 
sušenky, sýr 
 

• Vysoká cena výrobků 



PKU v dospělosti: 
• Nyní: dieta na celý život 
• Problémy na normální stravě: 
• Pokles IQ při psychologickém vyšetření 
• NMR mozku – změny v oblasti bílé hmoty (leukodystrofie) 
• Změny kostní denzity ve smyslu mínus při kostní denzitometrii 
• Agresivita, poruchy koncentrace, náladovost 
• Neschopnost dokončit školu, udržet si zaměstnání 
• Obezita 
• Poruchy metabolismu tuků 
• Hubnutí 
• Úzkostná porucha 
• Pyromanie 
• Impotence u mužů 
• Pacienti sami žádají o převedení na nízkobílkovinnou dietu 

zpět v dospělosti 
 



Faciální dysmorfie při syndromu maternální 
PKU  

 
hypoplázie střední části obličeje, úzké oční štěrbiny, 
epicanty, antevertované nosní štěrbiny, prodloužené 

filtrum 



Screenované nemoci 

• Jiné 
• Cystická fibrosa 
 
(1/4000)  
 

• Kumulativní riziko všech 
screenovaných onemocnění  1/1200 
 



Algoritmus NS cystické fibrózy 
 

 
imunoreaktivní trypsinogen  

 
 

DNA – testování panelu mutací CFTR genu 
 
 
 

Klinické vyšetření, Cl v potu, specializovaná péče  
v CF centrech 

 
Genetické poradenství, preventivní vyšetření 

potenciálních přenašečů mutace v rodině, 
možnost prenatálního vyšetření 

  



Algoritmus NS cystické fibrózy 
  

• DNA analýza – testování panelu 36 CF mutací  
• ELUCINOGENE TM  CF- EU1 Kit  

 
• počet narozených (screenovaných) dětí na Moravě    

za rok: cca 40 000 - 50 000 
• DNA vyšetření u cca 1% narozených dětí,              

cca 400 - 500 dětí 
• předpokládaný záchyt: cca u 10 dětí potvrzena dg.CF  

 
• předpokládá se, že bude vyšetřeno průměrně          

cca 5 jejich příbuzných 
 

• předpokládaný počet vyšetření CFTR ze screeningu: 
cca 550 ročně 



Financování 

• 746 Kč/novorozence (tj. 895 200 Kč 
na zachycení jednoho nemocného 
dítěte při frekvenci 1/1200) 
 

• Diagnostické testy a následná péče 
jsou hrazeny ze zdravotního 
pojištění 
 



Financování 

• Náklady na léčbu zachyceného pacienta 
• CH: 1200 Kč/rok 
• CAH: 800 Kč/rok 
• Aminoacidopathie: 150-300 000 Kč/rok 
• Poruchy beta oxidace MK: min. náklady 
• CF: 84 760 Kč/rok 
 
 



Etické principy medicíny 

• Etika: nauka o principech 
zodpovědnosti člověka 

• Prospěšnost: Účinnost dg. a léčby 
• Zdržení se škody: minimální vedlejší 
účinky 

• Autonomie pacienta: lidská práva 
• Spravedlnost: ekonomika 



Prospěšnost 

• Prodloužení délky života 
 

• Zlepšení kvality života 



Prospěšnost 

• Léčitelné nemoci 
 

• Perakutní průběh - prospěšnost pro 
pacienta je pochybná, pro rodinu 
vysoká 
 

• Asymptomatická fáze – prospěšnost 
pro pacienta i rodinu mírná až vysoká  



Prospěšnost 

• Nemoci neléčitelné 
 

• Prospěch pro rodinu  
 

• Jistota diagnosy 
 

• Poradenství 
 



Prospěch versus riziko 

• USA:  
• prospěch postiženého dítěte a znalost 
diagnosy 
 

• Evropa:  
• iatrogenní poškození rodin u falešně 
pozitivních nálezů nebo nemocí s 
nejasnou prognosou/léčbou 



 

NS je účinný nástroj včasné diagnostiky v ČR 
screenovaných onemocnění.  

 

Rozšíření spektra screenovaných chorob v roce 2009 
o CF a 9 dalších dědičných metabolických poruch 
představuje výrazný posun NS na úroveň jiných 
vyspělých zemí a zásadním způsobem přispívá ke 
zlepšení péče o pacienty se vzácnými chorobami. 

 

Problémem je vysoká FPR u CAH představující 
významnou zátěž zdravé části populace a je 
zapotřebí hledat cesty k jejímu snížení.  



   Zdroj: International Society for Neonatal Screening (ISNS) 

Počet nemocí screenovaných u novorozenců v jednotlivých zemích 10/2009 
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   Zdroj: US National Newborn Screening Network, public domain, no copyrights  

Počet nemocí screenovaných u novorozenců v jednotlivých zemích 



http://novorozenecky-screening.cz/ 

• Novorozenecký screening 
 

• informační webový portál 



Analýza CFTR genu  
preventivní vyšetření přenašečství 

pro samoplátce je možné dle  
 ceníku FN Brno 
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