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Cesta k monitoringu a evaluaci novorozeneckého lab. screeningu

Zajisténi informacni podpory pro hodnoceni novorozeneckého screeningu

Realizace monitoringu a evaluace novorozeneckého screeningu
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Reserse indikatoru kvality novorozeneckého lab. screeningu, ¢. 1

USA: Yusuf et al., 2019 NZ: National Screening Unit, 2018 UK: Public Health England, 2021
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Reserse indikatoru kvality novorozeneckého lab. screeningu, €. 2

Intenzita screeningového programu
— Pokryti screeningovym vysetrenim (US, UK, NZ)
Kvalita odebraného vzorku

— Podil odebranych vzorkl s dostate¢nou kvalitou ze vSech vzorku pfijatych do laboratore (US, UK,
NZ)

— Podil vzorkd s alespon jednou chybéjici polozkou v zaznamu ze vSech vzorkl prijatych do
laboratore (US)

Vysledky a presnost screeningového vysetreni
— Podil novorozencl s vysledkem screeningu mimo rozsah hodnot (US)

— Podil onemocnéni detekovanych v ramci screeningu, klinicky potvrzenych pfislusnym lékarskym
odbornikem (US)

— Podil faleSné negativnich vysledkt, dle onemocnéni (US)
— Pozitivni prediktivni hodnota screeningového testu (NZ)

Modre vyznacené indikatory jsou vyuzity vsemi zminénymi systémy
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Reserse indikatoru kvality novorozeneckého lab. screeningu, ¢. 3

Vcasnost screeningovych aktivit

Podil vzork( odebranych v adekvatnim ¢asovém intervalu po narozeni (US, UK, NZ)
Podil vzorkl dorucenych do laboratore v adekvatnim ¢asovém intervalu po odbéru (US, UK, NZ)

Podil novorozenc( s klinicky potvrzenou diagndzou pfijatych do lIékarské péce v adekvatnim ¢asovém intervalu po reportovani
vysledku screeningového testu (US, UK, NZ)

Podil novorozenc( s pozitivnim vysledkem reportovanym v adekvatni ¢as po doruceni vzorku do laboratore (NZ, UK)

Dalsi aktivity (US): a) ¢as mezi prijetim vzorku do laboratore a reportovanim vysledku (zejména u pozitivnich vysledk()
b) ¢as mezi narozenim a reportovanim vysledku (zejména u pozitivnich vysledkt)
c) ¢as mezi narozenim a potvrzenim diagnozy
d) ¢as mezi narozenim a urcenim falesné pozitivity

Podil pozadavk(l na druhy (opakovany) odbér vzorku krve se sledovanou odezvou(NZ)

Podil véasné odebranych druhych (opakovanych) vzorkd po neprikazném/hraniénim vysledku pro cystickou fibrézu (UK)

Podil véasné odebranych druhych (opakovanych) vzorkd po neprikazném/hraniénim vysledku pro kongenitalni hypotyredzu (UK)
Podil véasné odebranych opakovanych vzork( pro kongenitalni hypotyredzu u predcasné narozenych déti (UK)

Podil novorozenc( s negativnim vysledkem screeningového vysetieni reportovanym do 6 tydnt od narozeni (UK)

Podil novorozenct bez zavérecného rozhodnuti (potvrzeni/vyvraceni diagndzy) do 12 mésicua Zivota (US)

Modre vyznacené indikatory jsou vyuzity vsemi zminénymi systémy
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Datové zdroje pro hodnoceni novorozeneckého lab. screeningu

* Datova veta laboratori provadeéjici novorozenecky screening
— elektronické predavani dat datovou vétou

— pomoci RC matky/RC (v budoucnu moZnost vyuZiti rezortniho identifikdtoru) novorozence je mozné
propojeni narodnich registr( NZIS a datové véty laboratofri

— sbér dat bude soucasti NRRZ v rdmci modulu Novorozenec (zdravotni sluzby v souvislosti s porodem)

e Narodni registr reprodukcniho zdravi (NRRZ)
— modul novorozenec, rodicka, vrozené vady
— konfirmace pozitivniho screeningového vysetreni

* Narodni registr hrazenych zdravotnich sluzeb (NRHZS)

— monitoring nasledné zdravotni péce
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Vybrané indikatory pro hodnoceni novorozeneckého lab. scr. v CR

Pokryti novorozeneckym screeningem Narozeni novorozence (NRRZ, NRHZS, CSU),
provedeni odbéru (NRHZS, laborator)

Podil vzorki odebranych v adekvatnim ¢asovém Cas provedeni odbéru Cas narozeni (NRRZ)
intervalu po narozeni

Podil odebranych vzorkt s dostatecnou kvalitou Pocet vzorku, které bylo nutné opakované odebrat
kvlli nedostatecné kvalité

Podil vzorkii doruc¢enych do laboratore v adekvatnim  Den provedeni odbéru, den doruceni do laboratore
casovém intervalu po odbéru

Podil novorozenct s potvrzenym pozitivnim Pozitivni vysledek screeningového vysetieni (dle Den narozeni (NRRZ), potvrzeni diagndzy (? NRRZ,
vysledkem screeningového testu prijatych do klinické  onemocnéni), potvrzeny pozitivni vysledek NRHZS), den pfrijeti do klinické péce (? NRHZS)
péce v adekvatnim ¢asovém intervalu po narozeni (tj. pravdiva pozitivita, konfirmace onemocnéni)
Podil pozitivnich vzorkt reportovanych v adekvatni Pozitivni vysledek screeningového vysetreni (dle
¢as po doruceni do laboratore onemocnéni), den doruceni do laboratore, den
(?) informovani (rodice/lékare) o pozitivnim vysledku
Pozitivita screeningového vysetreni dle typu Pozitivni vysledek screeningového vysetieni (dle
onemocnéni (podil novorozenct s pozitivnim onemocnéni)

vysledkem)

Pozitivni prediktivni hodnota screeningového testu Pozitivni vysledek screeningového vysetieni (dle Potvrzeni diagndzy (? NRRZ, NRHZS)
onemocnéni), potvrzeny pozitivni vysledek
(tj. pravdiva pozitivita, konfirmace onemocnéni)

Podil faleSné negativnich vysledku ze vSech Negativni vysledek screeningového vysetreni Potvrzeni diagndzy (? NRRZ, NRHZS)
potvrzenych pfipadi dle typu onemocnéni (?)
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Datova veta laboratori

Screening metabolickych poruch pomoci Screening kongenitalni_hypotyredzy (CH),
tandemové hmotnostni _spektrometrie kongenitalni adrenalni hyperplazie (CAH),
(MS) a vysetreni aktivity biotinidaz (AB) a cystické fibrézy (CF)
Vseobecna fakultni nemocnice v Praze Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady
Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch 7(5/14,4/\9 Klinika déti a dorostu
metabolismu Cp [ \ Laboratof novorozeneckého screeningu
Diagnostické laboratore dédi¢nych ] oL
poruch metabolismu JEdnotna datova veta
x &

, . . @ —0— ) 0 , .
Fakultni nemocnice Olomouc Fakultni nemocnice Brno
Oddéleni klinické biochemie a imunologie Pracovisté Détska nemocnice
Laboratof dédi¢nych metabolickych poruch Oddéleni klinické biochemie

Molekularné geneticka analyza genu CFTR
v suchych kapkach krve

* Fakultni nemocnice v Motole
e Fakultni nemocnice Brno

https://www.novorozeneckyscreening.cz/

Evropskd unie NARODNi . V4
Evropsky socidlni fond SCREENINGOVE
o o ZEREu UZIS




Navrh jednotné datové vety laboratori — obecny ramec

* Identifikace novorozence a jeho matky
e Odebrany vzorek

* Provedené vysetreni a vysledky
— A: Screening metabolickych poruch pomoci tandemové hmotnostni spektrometrie (MS) a vysetreni aktivity biotinidaz (AB)
— B: Screening kongenitalni hypotyredzy (CH), kongenitalni adrenalni hyperplazie (CAH), cystické fibrdzy (CF)
— C: Screening SMA/SCID
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Navrh jednotné datové vety laboratori — jednotlivé polozky

Identifikace novorozence

Rezortni identifikator novorozence

Odebrany vzorek

RC novorozence/matky

Datum odbéru vzorku

Cislo karti¢ky

Cas odbéru vzorku

Datum narozeni novorozence

Datum pfijeti vzorku

(VZas narozeni novorozence

Cas pfijeti vzorku

Pohlavi novorozence

Provedené vysetireni a vysledky
pro kazdé onemocnéni zvlast

Vysledek inicidlniho vysetreni
(pozitivni/nejasny/negativni)

Vysledek definitivniho vysetfeni
(pozitivni/nejasny/negativni)

Vysledek opakovaného vysetreni
(pozitivni/nejasny/negativni)

Konfirmace onemocnéni
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Narodni registr reprodukcniho zdravi (NRRZ)

e Modul Novorozenec
— véichni novorozenci narozeni na Uzemi CR
— jednoznacna identifikace novorozence

* Vrozené vady

— Sleduji se vrozené vady (VV), geneticky podminénd onemocnéni (GPO) a jina vzacnd onemocnéni
(RD) zjisténé:
* u plodQ, kdy se VV zjistila pti prenatalni diagnostice (bez ohledu na to, zda gravidita pokracuje, nebo byla predéasné
ukonéena) a u mrtvé narozenych nad 500 g (dfive samovolnych potrati nad 500 grami),
* u mrtvé narozenych déti
* u Zivé narozenych bez omezeni véku (do r. 2016 do 15. roku Zivota, od r. 2016 neni omezeno vékem)

— nedostatecné hlaseni onemocnéni v ramci laboratorniho nov. screeningu
(moznym resenim doplnénim ,,mikromodulu®)
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Narodni registr hrazenych zdravotnich sluzeb (NRHZS)

Lazka Nasmlouvand péce

Odbornost Uvazky

Typ a lokalizace Technika

Zdravotnické

zarizeni Polozky: vykony
Typ dokladu Polozky: HVLP
Patum . Polozky: IVLP
Diagndza DOkIad Polozky: material
Odbornost 1

Polozky: vedlejsi dg

Zdrav. pojistovna Atd.
> Pacient
Sociodemografie |

Historie
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Informacni podpora pro ucely hodnoceni screeningu

Moduly NRRZ

Narodni registr hrazenych zdravotnich sluzeb
(NRHZS)

i

| LGzka | | Nasmlouvana péce |

| Odbornost Uvazky |
| Typ a lokalizace Technika |

Zdravotnické
zafizeni Polozky: vykony

Typ dokladu Polozky: HVLP
Datum v Polozky: IVLP
Diagnoza Doklad Polozky: material
Odbornost 1

Polozky: vedlejsi dg

Zdrav. pojistovna Atd.
Pacient |
Sociodemografie *

Historie

Datova véta za jednotlivych
laboratofi

a dalsi datové zdroje NZIS
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Zaver

Byla navrzena prvni sada indikatoru kvality pro hodnoceni novorozeneckého
laboratorniho screeningu

Narodni zdravotnicky informacni systém disponuje infrastrukturou pro hodnoceni
novorozeneckého screeningu, nicméné pro monitoring navrzenych indikatoru je
potreba rozsireni o data laboratori

NRRZ — vrozené vady prozatim plné nepokryvaji onemocnéni diagnostikovana ve
screeningu
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