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Rešerše indikátorů kvality novorozeneckého lab. screeningu, č. 1

USA: Yusuf et al., 2019 NZ: National Screening Unit, 2018 UK: Public Health England, 2021
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Rešerše indikátorů kvality novorozeneckého lab. screeningu, č. 2

Intenzita screeningového programu

– Pokrytí screeningovým vyšetřením (US, UK, NZ)

Kvalita odebraného vzorku

– Podíl odebraných vzorků s dostatečnou kvalitou ze všech vzorků přijatých do laboratoře (US, UK, 
NZ)

– Podíl vzorků s alespoň jednou chybějící položkou v záznamu ze všech vzorků přijatých do 
laboratoře (US)

Výsledky a přesnost screeningového vyšetření

– Podíl novorozenců s výsledkem screeningu mimo rozsah hodnot (US)

– Podíl onemocnění detekovaných v rámci screeningu, klinicky potvrzených příslušným lékařským 
odborníkem (US) 

– Podíl falešně negativních výsledků, dle onemocnění (US)

– Pozitivní prediktivní hodnota screeningového testu (NZ)

Modře vyznačené indikátory jsou využity všemi zmíněnými systémy
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Rešerše indikátorů kvality novorozeneckého lab. screeningu, č. 3

Včasnost screeningových aktivit
– Podíl vzorků odebraných v adekvátním časovém intervalu po narození (US, UK, NZ)

– Podíl vzorků doručených do laboratoře v adekvátním časovém intervalu po odběru (US, UK, NZ)

– Podíl novorozenců s klinicky potvrzenou diagnózou přijatých do lékařské péče v adekvátním časovém intervalu po reportování 
výsledku screeningového testu (US, UK, NZ) 

– Podíl novorozenců s pozitivním výsledkem reportovaným v adekvátní čas po doručení vzorku do laboratoře (NZ, UK) 

– Další aktivity (US): a) čas mezi přijetím vzorku do laboratoře a reportováním výsledku (zejména u pozitivních výsledků)
b) čas mezi narozením a reportováním výsledku (zejména u pozitivních výsledků)
c) čas mezi narozením a potvrzením diagnózy
d) čas mezi narozením a určením falešné pozitivity

– Podíl požadavků na druhý (opakovaný) odběr vzorku krve se sledovanou odezvou(NZ)

– Podíl včasně odebraných druhých (opakovaných) vzorků po neprůkazném/hraničním výsledku pro cystickou fibrózu (UK)

– Podíl včasně odebraných druhých (opakovaných) vzorků po neprůkazném/hraničním výsledku pro kongenitální hypotyreózu (UK)

– Podíl včasně odebraných opakovaných vzorků pro kongenitální hypotyreózu u předčasně narozených dětí (UK)

– Podíl novorozenců s negativním výsledkem screeningového vyšetření reportovaným do 6 týdnů od narození (UK)

– Podíl novorozenců bez závěrečného rozhodnutí (potvrzení/vyvrácení diagnózy) do 12 měsíců života (US)

Modře vyznačené indikátory jsou využity všemi zmíněnými systémy
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• Datová věta laboratoří provádějící novorozenecký screening
– elektronické předávání dat datovou větou

– pomocí RČ matky/RČ (v budoucnu možnost využití rezortního identifikátoru) novorozence je možné 
propojení národních registrů NZIS a datové věty laboratoří

– sběr dat bude součástí NRRZ v rámci modulu Novorozenec (zdravotní služby v souvislosti s porodem)

• Národní registr reprodukčního zdraví (NRRZ)
– modul novorozenec, rodička, vrozené vady

– konfirmace pozitivního screeningového vyšetření

• Národní registr hrazených zdravotních služeb (NRHZS)
– monitoring následné zdravotní péče

Datové zdroje pro hodnocení novorozeneckého lab. screeningu
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Vybrané indikátory pro hodnocení novorozeneckého lab. scr. v ČR
Indikátory Potřebné údaje z datové věty laboratoří Potřebné údaje z národních registrů

Pokrytí novorozeneckým screeningem Narození novorozence (NRRZ, NRHZS, ČSÚ), 
provedení odběru (NRHZS, laboratoř)

Podíl vzorků odebraných v adekvátním časovém 
intervalu po narození

Čas provedení odběru Čas narození (NRRZ)

Podíl odebraných vzorků s dostatečnou kvalitou Počet vzorků, které bylo nutné opakovaně odebrat 
kvůli nedostatečné kvalitě

Podíl vzorků doručených do laboratoře v adekvátním 
časovém intervalu po odběru

Den provedení odběru, den doručení do laboratoře

Podíl novorozenců s potvrzeným pozitivním 
výsledkem screeningového testu přijatých do klinické 
péče v adekvátním časovém intervalu po narození

Pozitivní výsledek screeningového vyšetření (dle 
onemocnění), potvrzený pozitivní výsledek 
(tj. pravdivá pozitivita, konfirmace onemocnění)

Den narození (NRRZ), potvrzení diagnózy (? NRRZ, 
NRHZS), den přijetí do klinické péče (? NRHZS)

Podíl pozitivních vzorků reportovaných v adekvátní 
čas po doručení do laboratoře                                

(?)

Pozitivní výsledek screeningového vyšetření (dle 
onemocnění), den doručení do laboratoře, den 
informování (rodiče/lékaře) o pozitivním výsledku

Pozitivita screeningového vyšetření dle typu 
onemocnění (podíl novorozenců s pozitivním 
výsledkem) 

Pozitivní výsledek screeningového vyšetření (dle 
onemocnění)

Pozitivní prediktivní hodnota screeningového testu Pozitivní výsledek screeningového vyšetření (dle 
onemocnění), potvrzený pozitivní výsledek 
(tj. pravdivá pozitivita, konfirmace onemocnění)

Potvrzení diagnózy (? NRRZ, NRHZS)

Podíl falešně negativních výsledků ze všech 
potvrzených případů dle typu onemocnění            (?)

Negativní výsledek screeningového vyšetření Potvrzení diagnózy (? NRRZ, NRHZS)
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Datová věta laboratoří
Screening metabolických poruch pomocí
tandemové hmotnostní spektrometrie
(MS) a vyšetření aktivity biotinidáz (AB)

Screening kongenitální hypotyreózy (CH),
kongenitální adrenální hyperplazie (CAH),
a cystické fibrózy (CF)

Jednotná datová věta

Všeobecná fakultní nemocnice v Praze
Klinika pediatrie a dědičných poruch 
metabolismu
Diagnostické laboratoře dědičných 
poruch metabolismu

Fakultní nemocnice Olomouc
Oddělení klinické biochemie a imunologie
Laboratoř dědičných metabolických poruch

Fakultní nemocnice Královské Vinohrady
Klinika dětí a dorostu
Laboratoř novorozeneckého screeningu

Fakultní nemocnice Brno
Pracoviště Dětská nemocnice
Oddělení klinické biochemie

Molekulárně genetická analýza genu CFTR
v suchých kapkách krve

• Fakultní nemocnice v Motole
• Fakultní nemocnice Brno

https://www.novorozeneckyscreening.cz/
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Návrh jednotné datové věty laboratoří – obecný rámec

• Identifikace novorozence a jeho matky

• Odebraný vzorek

• Provedené vyšetření a výsledky
‒ A: Screening metabolických poruch pomocí tandemové hmotnostní spektrometrie (MS) a vyšetření aktivity biotinidáz (AB)
‒ B: Screening kongenitální hypotyreózy (CH), kongenitální adrenální hyperplazie (CAH), cystické fibrózy (CF)
‒ C: Screening SMA/SCID



Evropská unie
Evropský sociální fond
Operační program Zaměstnanost

Návrh jednotné datové věty laboratoří – jednotlivé položky

Rezortní identifikátor novorozence

RČ novorozence/matky

Číslo kartičky

Datum narození novorozence

Čas narození novorozence

Pohlaví novorozence

Identifikace novorozence Odebraný vzorek

Datum odběru vzorku

Čas odběru vzorku

Datum přijetí vzorku

Čas přijetí vzorku

Provedené vyšetření a výsledky
- pro každé onemocnění zvlášť

Výsledek iniciálního vyšetření 
(pozitivní/nejasný/negativní)

Výsledek definitivního vyšetření
(pozitivní/nejasný/negativní)

Výsledek opakovaného vyšetření
(pozitivní/nejasný/negativní)

Konfirmace onemocnění
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• Modul Novorozenec

– všichni novorozenci narození na území ČR

– jednoznačná identifikace novorozence

• Vrozené vady
– Sledují se vrozené vady (VV), geneticky podmíněná onemocnění (GPO) a jiná vzácná onemocnění 

(RD) zjištěné: 
• u plodů, kdy se VV zjistila při prenatální diagnostice (bez ohledu na to, zda gravidita pokračuje, nebo byla předčasně 

ukončena) a u mrtvě narozených nad 500 g (dříve samovolných potratů nad 500 gramů), 

• u mrtvě narozených dětí

• u živě narozených bez omezení věku (do r. 2016 do 15. roku života, od r. 2016 není omezeno věkem)

– nedostatečné hlášení onemocnění v rámci laboratorního nov. screeningu 
(možným řešením doplněním „mikromodulu“)

Národní registr reprodukčního zdraví (NRRZ)



Evropská unie
Evropský sociální fond
Operační program Zaměstnanost

Národní registr hrazených zdravotních služeb (NRHZS)

Doklad

Položky: výkony

Položky: HVLP

Položky: IVLP

Položky: materiál

Položky: vedlejší dg

Zdravotnické 
zařízení

Úvazky

Lůžka

Technika

Nasmlouvaná péče

Pacient

Sociodemografie

Typ a lokalizace

Historie 

Atd.

Odbornost

Zdrav. pojišťovna

Datum

Diagnóza

Odbornost

Typ dokladu
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Informační podpora pro účely hodnocení screeningu

Doklad

Položky: výkony

Položky: HVLP

Položky: IVLP

Položky: materiál

Položky: vedlejší dg

Zdravotnické 
zařízení

Úvazky

Lůžka

Technika

Nasmlouvaná péče

Pacient

Sociodemografie

Typ a lokalizace

Historie 

Atd.

Odbornost

Zdrav. pojišťovna

Datum

Diagnóza

Odbornost

Typ dokladu

Národní registr hrazených zdravotních služeb 
(NRHZS)

Moduly NRRZ

Datová věta za jednotlivých 
laboratoří

a další datové zdroje NZIS
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Závěr

• Byla navržena první sada indikátorů kvality pro hodnocení novorozeneckého 
laboratorního screeningu 

• Národní zdravotnický informační systém disponuje infrastrukturou pro hodnocení 
novorozeneckého screeningu, nicméně pro monitoring navržených indikátorů je 
potřeba rozšíření o data laboratoří

• NRRZ – vrozené vady prozatím plně nepokrývají onemocnění diagnostikovaná ve 
screeningu


