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NS ZVAZOVANI MOZNOSTI OPTIMALIZACE MONITORINGU, EVALUACE A
ORGANIZACE NOVOROZENECKEHO LABORATORNIHO SCREENINGU

« 2017: Inicialni diskuse nad moznostmi optimalizace monitoringu NLS
(spoluprace s KCNS)

=> realizace projektu: Datova zakladna realizace screeningovych programu
(2017-2022), v ramci projektu byla vytvorena Evaluacni zprava novorozeneckeho
laboratorniho screeningu a byl realizovan Pilotni projekt screeningu SMA/SCID

« 2022: Diskuse nad moznostmi optimalizace sbéru, evaluace a organizace NLS

=>» realizace projektu: Datové, analytické a informacni zazemi pro podporu a
zvySovani kvality preventivnich programu ¢asného zachytu onemocnéni (2023-
2026), v ramci projektu budou vytvoreny Nove inovativni komponenty
informacniho systému pro ¢casny zachyt onemocneéni



NSC ZAZEMIi PRO K NAPLNENI VIZE

 Legislativni zazemi

* Novela Zakona €. 372/2011 Sbh., o zdravotnich sluzbach pocita s ukotvenim Narodniho registru
preventivnich a screeningovych vysetreni

 Novela Zakona €. 325/2021 Sb., o elektronizaci zdravotnictvi poCita s ukotvenim Sdileného
zdravotnino zaznamu pro sdileni dat mezi jednotlivymi zdravotnickymi zafizenimi

* Novela Vyhlasky €. 373/2016 Sb., o pfedavani udaju do NZIS, kde bude uveden okruh
predavajicich subjektu a lhat
* Projektové zazemi

- Datové, analytické a informaé€ni zazemi pro podporu a zvySovani kvality preventivnich
programu ¢asného zachytu onemocnéni (2023-2026), financovano z OPZ+

* Technické zazemi
« Vlastni vyvojové tymy UZIS, vysout&Zeni dodavatelé
« Uzka spoluprace s NCEZ — propojeni s dal$imi technickymi nastroji: eZadanka, EZKarta



NSC CiL PRO NOVOROZENECKY LABORATORNI SCREENING

Cil: Nastaveni efektivniho systému monitoringu, evaluace a organizace NLS

Nastroje k jeho naplnéni:
1. Automaticky centralizovany sbér dat z laboratori a klinickych pracovist’
Vytvoreni Narodniho registru novorozeneckého laboratorniho screeningu (2025)
. Moznost hodnoceni dat v kontextu jednotlivych moduld NRRZ (ROD, POT, NAR, VV...)
2. Nastavené analytické postupy (indikatory kvality) pro hodnoceni NLS
Vytvofeni sady indikatoru kvality a harmonizace se zahrani¢nimi doporucenimi (2025-2026)
3. Optimalizace predavani udaji mezi vSemi subjekty
Pfedavani dat mezi porodnicemi a laboratofemi — tisk QR na nov. screeningovou karticku, pouziti RID (2025)
Pfedavani dat mezi laboratofemi a klinickymi pracovisti — sdileny screeningovy zaznam (2025 - 2026)
Pfedavani dat mezi laboratofemi a PLDD — sdileny screeningovy zaznam (2025-2026)
Pfedavani dat mezi zdravotnickym zafizenim a pacienty (zak. zastupci) — EZKarta (2026)
4. Vytvoreni koordinacniho télesa, ktery bude metodicky vyse uvedené kroky ridit

. Ustanoveni Komise pro novorozenecky laboratorni screening ministrem zdravotnictvi (2024) a navazani na
dosavadni ¢innost KCNS
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SCREENINGU V CR?
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%  NLS - HISTORIE A ROZVOJ B rriveene

1958 5011 déti — mocovy test s FeCl:— PKU
1964 137.000 déti (novorozenecky + selektivni screening) — chromatografie — DBS!!! — PKU

1970-1972 pilotni studie screeningu PKU — Guthrie test — 138.259 novorozencu

1975 celoplosny screening Fenylketonurie a hyperfenylalaninémie

1975 vyzkumny ukol — RIA-TSH - pupecnikova krev na 5 prazskych pracovistich —
Kongenitalni hypotyreé6za

1985 celoplosny screening Kongenitalni hypotyreézy

2001-2002 pilotni studie screeninqu Kongenitalni adrenalni hyperplazie
2006 celoplosny screening Kongenitalni adrenalni hyperplazie

2005-2006 pilotni studie screeninqu Cystické fibrozy
2006 celoplosny screening Cystickeé fibrozy
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O 2000-2008 pilotni studie Dédicné Poruchy Metabolismu — metoda
tandemové hmotnostni spektrometrie

0 2009 celoplosny screening 10 dédiénych poruch metabolismu

Deficit MCAD

Deficit VLCAD

Deficit LCHAD

Deficit CPT 1

Deficit CPT 2

Deficit CACT

Fenylketonurie a hyperfenylalaninémie
Glutarova acidurie 1

Izovalerova acidurie

Leucinéza
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¥  NLS - HISTORIE A ROZVOJ N

1 2012 - 2013 grant IGA Pilotni studie roz$ireného novorozeneckého screeninqu
49.211 novorozencu (46%)

metoda tandemové hmotnostni spektrometrie + méreni aktivity enzymu

Q2016 T Rozsireni NLS
rgininémie

v Citrulinémie I. typu
v Homocystinurie z def. CBS
v Homocystinurie z def. MTHFR
metoda tandemové hmotnostni spektrometrie
v Deficit biotinidazy
mereni aktivity enzymu

1 2022 - 2023 Pilotni studie Spinalni muskularni atrofie (SMA), Tézké kombinované
imunodeficience (SCID)

185.355 novorozencu (91%) 2. Rozsireni NLS

([ 2024 celoplosny screening SMA/SCID 20 OnemOcnéni
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2022 - 2023 Pilotni studie Spinalni muskularni atrofie (SMA), Tezkeé
kombinované imunodeficience (SCID)

v 185.355 novorozenct (91%)
v metoda qPCR — molekularné geneticka metoda
- legislativni zmény

v’ projekt MZCR

v’ komise pfi MZ CR

v’ v8echny porodnice CR

v’ Zdravotni pojist'ovny

v UZIS — organizace, propagace

Prima navaznost pilotniho

Velké ,,nasazeni“ vSech > programu na standartni

zucastnenyc celoplosny NLS




*.  Velké diky...

NLS Praha Karlov, VFN



5 novorozenecky
AAAAAAAA Budoucnost NLS... N St

v Jsou kritéria definované Wilsonem a Jungerem v roce 1968 stale aktualni?
v’ Zasadni prinos pilotni faze testovani novych zvazovanych onemocnéni.
Jsme schopni po nejednoznacném uspéchu pilotni faze pragmaticky
rict — tato nemoc pro NLS neni vhodna?
v' Mélo by byt jednoznacnou indikaci ke zvazovani nového onemocnéni
v NLS zahajeni lécby v nhovorozeneckém veku?
v Genetické testovani. Je to cesta NLS?
v' Aktualni srovnani NLS v CR s programy NLS v Evropé/ve svété...
v' Screeningové programy v détském veéku...
v’ Stavajici stav hodnoceni Uspésnosti screeningu obecné — je dostacujici?
Pomohl by sbér dat na urovni UZIS?

v" Digitalizace — sdileni informaci v realném ¢ase — je to pomoc?
Vo




* Budoucnost NLS...

Kritéria definované Wilsonem a Jungerem

Nemoc je dulezita a casta

Latentni faze, kdy je nemoc bezpriznakova

Prabéh nemoci a mechanismy jsou znamé

Spolehlivy test (vysoka senzitivita a specifita) — test je
populaci akceptovatelny (cena, zpusob)

Hledani pacienti musi byt kontinualni proces
Konsensus o tom, kdo ma byt lécen — uc€inna lécba
Naklady dg a IéCby musi byt ekonomicky vyvazeneé
Nové onemocnéni nesmi narusit stavajici NLS

N
p novorozenecky
screening

PRINCIPLES AND PRACTICE
OF SCREENING FOR
DISEASE

J. M. G. WILSON

Frincipal Mesdical Officer, Ministry of Health,
Laondon, Englond

G. JUNGNER

Chief, Clinical Chemdstry Department, Sahipren's Hospital,
Gorkenburg, Sweden

WORLD HEALTH ORGANIZATION
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