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Nemoc je dulezita a casta

Latentni faze, kdy je nemoc bezpriznakova PRINCIPLES AND PRACTICE
or v o o . , , OF SCREENING FOR
Prubéh nemoci a mechanismy jsou zname DISEASE

Spolehlivy test (vysoka senzitivita a specifita) — test je
populaci akceptovatelny (cena, zpusob)
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Hledani pacientli musi byt kontinualni proces
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Konsensus o tom, kdo ma byt lécen - ucinna lécba
Naklady dg a lécby musi byt ekonomicky vyvazené
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Nové onemocneni nesmi narusit stavajici NS
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Rozhodnuti skupiny odbornikt




creening

+ 5 Snovorozenecky
- SMA/SCID Pilotni faze o

Rozhodnuti skupiny odborniku

Nemoc je dulezita a casta
Latentni faze, kdy je nemoc bezpriznakova
Priibéh nemoci a mechanismy jsou znamé

Spolehlivy test (vysoka senzitivita a specifita) -
test je populaci akceptovatelny (cena, zpusob)
Hledani pacientii musi byt kontinualni proces
Konsensus o tom, kdo ma byt lécen - ucinna
lécba

Naklady dg a lécby musi byt ekonomicky
vyvazené

Nové onemocnéni nesmi narusit stavajici NS




X | SMA/SCID Pilotni faze _ [ ovorozencciy

P screening

1 Molekularne geneticka metoda (princip qPCR)

(1 Omezené casové obdobi (1.1.2022-31.12.2023)

(1 Dobrovolna ucast — souhlas maminek (info souhlas)

1 Analyza DBS v ramci stavajiciho NS - zadny specialni odbeér
1 Screeningové laboratore - stavajici

O VFN Praha (Diagnostické laboratore DPM)

O FN Brno (Interni hematologicka a onkologicka klinika, Centrum molekularni
biologie a genetiky)

 Optimalizace
0 metody - vybér pristroju, diagnostickych kitt, laboratorni guidelines
 nasledné konfirmacni laboratorni testy
O nasledna klinicka péce

d Vyhodnoceni — prubézné, finalni




¥ SMA/SCID Pilotni faze _ [P rovorozencciy

P screening

Primarni cile

O Spinalni svalova atrofie z homozygotni delece exonu 7 (SMA) 1:10 000

d Tézka kombinovana imunodeficience (SCID) 1:60 000
X-vazany SCID 1:100 000

deficit ADA  1:1 000 000

O X-vazana agamaglobulinémie (XLA) 1:200 000

0 Autosomalné dédicné agamaglobulinémie <1:1 000 000
O diGeorglv syndrom 1:4 000

O ataxia telangiectasia 1:100 000

O Downliv syndrom 1:3 000

U Nijmegen breakage syndrom 1:100 000
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SMA/SCID

Pilotni faze, vysledky

Vysledky leden-prosinec 2022, Praha

novorozenecky

\ screening
Vysledky leden-rijen 2023, Praha
NSL: pocet vysetieni v Cechach 51723
Pocet vysetienych novorozencu 47146
92,3%

W N ON

Uéast na projektu

93,1% (bez PLDD)

Porodni hmotnost < 2500 g|> 2500 g| Celkem
Pocet vysSetreni 3467 | 44251 | 47718
N SMA 0 10
A TREC 5 5
L KREC 1 10
E Celkem 6 25 31
Z Recall rate 0,17% | 0,056%
SMA 0 8
SCID 0 0
% DiGeorgliv syndrom 0 2
A Brutonova agamaglobulinemie 0 3
\E/ non-BTK agamaglobulinemie 0 2
R Sekundarni iatrogenni deficit 0 1
Adnatni infekce 1 2 3
FaleSné pozitivni nalezy 4 6 10

Pocet vysetienych novorozencl 798
SMA
2021 non-BTK agamaglobulinemie
DiGeorglv syndrom
NSL: pocet vysetfeni v Cechach 66723
Pocet vysetienych novorozenci 59081
Uéast na projektu 90,3%
91,5% (bez PLDD)
Porodni hmotnost <2500 g|= 2500 g| Celkem
Pocet vysetreni 4604 | 55669 | 60273
N SMA 0 7
2 A TREC 5 6
0 L KREC 3 14
E Celkem 8 27 35
2 | Z Recallrate 0,17% | 0,049% | 0,058%
2 SMA 0 7
SCID 0 1
Z DiGeorglv syndrom 0 1
A" Brutonova agamaglobulinemie 0 2
\EI non-BTK agamaglobulinemie 0 2
. Sekundarni iatrogenni deficit 1 4
Pri¢inna nejasna, spont. Uprava 0 1 1
FaleSné pozitivni nalezy 7 9 16

SMA

SCID

DiGeorglv syndrom 0 2




* © SMA/SCID Pilotni faze

 Molekularné geneticka metoda (princip qPCR)
(J Omezené casové obdobi (1.1.2022-31.12.2023)

 Screeningové laboratore - stavajici

O VFN Praha (Diagnostické laboratore DPM)

O FN Brno (Interni hematologicka a onkologicka klinika, Centrum molekularni
biologie a genetiky)

 Optimalizace

novorozenecky
screening

RRRRR

1 Vyhodnoceni - prubézné, finalni
1 Rozhodnuti Vestn I k
Od 1.1.2024 bude SMA/SCID souéasti standardni
novorozeneckého laboratorniho screeningu

0BSAH:
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O 1962 - Prof. Robert Guthrie, University of Buffalo, NY — Guthrieho bakterialni inhibicni test
screening fenylketonurie

od 1969 (1975) - screening fenylketonurie v Ceskoslovensku — prof. Hyanek, doc. Blehova

1 1985 screening hypothyreézy (imunochemické stanoveni TSH)

1 2006 screening kongenitalni adrenalni hyperplazie (imunochemické stanoveni 1770Hprogesteronu)
0 1996 metoda tandemové hmotnostni spektrometrie
V CR 2009 - screening 10 dédi¢nych metabolickych poruch
ad 2011 - 2013 pilotni program )
d 2016 - dalsich 5 dedi¢nych metabolickych poruch
O 2022 - 2023 pilotni program ms)p

0 2024 - SMA, SCID 20 onemocneni

(molekularné geneticka metoda - princip qPCR)

(indikace pro cca dalsich 30 onemocnéni)
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P screening

d Novorozenecky screening

Diagnostika v preklinickém stadiu umoznuje vcasné
zahajeni lecby pacienta.
O Pilotni faze

Nedilna soucast uspésné implementace ,nové screenované
nemoci” do stavajiciho NS.

d Multioborova spoluprace
biochemici, genetici, pediatFi, klinici riznych odbornosti

. BENEFIT PRO PACIENTA
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