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Prof. Robert Guthrie 1916-1995 Buffalo, NY -
PKU ... technologicky pokrok
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10 obecnych pravidel pro zafazovani onemocnéni do celopopulacnich screeningli v roce
1968 definovala WHO:

PRINCIPLES AND PRACTICE
OF SCREENING FOR
DISEASE

WORLD HEALTH ORGANIZATION
J. M. G. WILSON

Prmcw!mﬂ'r;ﬂfﬂj?ﬂr. ﬁr'.ﬂ.r_p af Healtk, GEMNEYA
o §96E

G, JUNMGNMNER

Clfef, Climbeal Chernisiry Depariment, Sahiyren’s Hospifal,
Cothenburg, Sweden
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Onemocneéni:
1. Pfedstavuje vyznamny zdravotni/socialni problém (prevalence nestanovena).
2. Je jasneé diagnosticky definovatelné (konfirmacni test).

3. Ma latentni nebo nespecifické ¢asné stadium.
4. Jeho prirozeny prubéh musi byt znam.

5. Vcasna detekce umoznuje takovou lécbu, ktera zasadne
pozitivné ovlivni pribéh nemoci.
6. Musi byt odborny konsensus koho a jak lécit.

7. Existuje obecné uznany screeningovy test.
vérohodnost scr. testu: cut-off, fal.neg., zatéz zdravé populace: recally, fal.poz.

8. Spolecnost je schopna zabezpecit NS a naslednou lécbu.
9. Pfinos NS je pozitivni vici jeho nakladiim - balance ,,cost/benefit".
10. NS je kontinualni proces - efektivita musi byt trvale vyhodnocovana.
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Postupné rozsirovani: 1975 PKU

a) endokrinni onemocnéni (EQ) 1985 CH
1. kongemtalni hypotyreoza (CH) 2006 CAH

2. kongenitalni adrenalni hyperplazie (CAH)
2009 CF + 9 DMP
b) dédiéné poruchy metabolismu (DPM)?

1. argininémie (ARG) 2016 + 5DMP ... 18 nemoci
2_ citrulinemue I typu (CIT)

3. deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin se stfedné dlouhym fetézcem (MCAD)

4. deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin s velnu dlouhym fetézcem (VLCAD

5. deficit biotimdazy (BTD)

6. deficit 3 — hydroxyacyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin s dlouhym fetézcem
(LCHAD)

7. deficit karmtinpalnutoyltransferazy I (CPT I)

8. deficit karmtinpalnutoyltransferazy II (CPT II)

9_ deficit karmtinacylkarmitintranslokazy (CACT)

10. fenylketomirie (PKU) a hyperfenylalaninenue (HPA)

11. glutarova acidurie typ I (GA I)

12. homocystinurie z deficitu cystathiomin beta-syntazy (CBS), pyndoxin non-responzivni
forma

13. homocystinurie z deficitu methylentetrahydrofolatreduktazy (MTHFR.)

14. 1zovalerova acidurie (IVA)

15. leucinoza (nemoc javoroveho simpu, MSUD)

c) cysticka fibroza (CF)
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V ramci KCNS:

* konfirmace dg.

* cutoffy, metody

* sbér vysledku

* vwvhodnoceni
parametru NLS

Pocet vysetienych novorozenci
(PVYN)

Falesné
pozitivni
(FP)

Skuteéné
pozitivni

Falesné
negativni
(FN)

Skuteéné negativni (SN)
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~1.1.2010-31.12.2021
(dle CSU 1 337 181 Zivé narozenych)
Pocet detek. pacientu Novorozenecka Pocet faledné FPR=frekvence falegné PPV SPI[SP+FF) Pocet faledné
SP=skuteéna pozitivita (screeningova) pozitivnich probandi = pozitivity v % negativnich pacienti
prevalence, frekvence FP FP*100/[SN+FP)
Nemoc vyskytu
CH 456 1:2932 277 0,0207 0,6221
PKU/HPA 268 1:4 989 280 0,0209 0,4891
CF 214 1:6 248 1286 0,0962 0,1427 19
CAH 108 1:12 381 5091 0,3808 0,0208 26
BTD 74 1:8 509 149 0,0111 0,3318
MCADD o7 1:23 439 33 0,0026 0,6196
LCHADD 15 1:89 143 12 0,0009 0,5556
MSUD 14 1:93 511 117 0,0088 0,1069 2
GA I 8 1:167 144 40 0,0030 0,1667
IVA 7 1:191 022 103 0,0077 0,0636
VLCADD 6 1:222 839 80 0,0060 0,0698
CIT 2 1:314 828 29 0,0022 0,0645
CBS 1 1:629 656 30 0,0022 0,0323
CPTDI 0 40 0,0030
CPTD IVICACTD 0 10 0,0007
ARG 0 19 0,0014
MTHFR 0 8 0,0006
CELKEM 1230 1:1 087 7606 0,5693 0,1392
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Mimo primarné vyhledavana onemocneéni (dle Véstniku M2)
byli v obdobi 2020-2021 detekovani i nasledujici probandi:

CF-5SPID 61 1:21 921
Hydroxyprolinemie 4 1:334 288
Argininjant.acidurie 3 1:445 17

Deficit B12 5 1:267 430
Defict MTP 2 1:668 576
Def. FAD syntetazy 1 1:1337 151




