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Laboratorní novorozenecký screening:

* aktivní celoplošné (celopopulační) vyhledávání nemoci  v

jejím preklinickém stadiu = sekundární prevence                                             

*založen na analýze suché kapky krve na filtračním papírku 

odebrané z patičky všem novorozencům narozeným v dané 

oblasti, většinou státě

* Věstník MZ definuje „lege artis“ pravidla pro 

preanalytickou, analytickou a postanalytickou část celého systému                          



Prof. Robert Guthrie 1916-1995  Buffalo, NY -

PKU … technologický pokrok



10 obecných pravidel pro zařazování onemocnění do celopopulačních screeningů v roce 

1968 definovala WHO:



Onemocnění:

1. Představuje významný zdravotní/sociální problém (prevalence nestanovena).

2. Je jasně diagnosticky definovatelné (konfirmační test).  

3. Má latentní nebo nespecifické časné stadium. 

4. Jeho přirozený průběh musí být znám.                  

5. Včasná detekce umožňuje takovou léčbu, která zásadně

pozitivně ovlivní průběh nemoci.

6. Musí být odborný konsensus koho a jak léčit.  

7. Existuje obecně uznaný screeningový test.  

věrohodnost scr. testu: cut-off, fal.neg., zátěž zdravé populace: recally, fal.poz.

8. Společnost je schopna zabezpečit NS a následnou léčbu. 

9. Přínos NS je pozitivní vůči jeho nákladům  - balance „cost/benefit“.

10. NS je kontinuální proces – efektivita musí být trvale vyhodnocována.



Postupné rozšiřování: 1975 PKU
1985 CH
2006 CAH
2009 CF + 9 DMP
2016 + 5 DMP … 18 nemocí



V rámci KCNS:
* konfirmace dg.
* cutoffy, metody
* sběr výsledků
* vyhodnocení 

parametrů NLS  





Mimo primárně vyhledávaná onemocnění (dle Věstníku MZ) 
byli v období 2020-2021 detekováni i následující probandi:


