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Mapování situace v Evropě (situace 2010)

• 2009-2010 projekt mapující situaci v EU
• Velká hetrogenita v organizaci screeningu a 

řadě dalších parametrů
• Nutnost vytvoření European Network of 

Experts on Newborn Screening (EUNENBS)
• Navrženo 13 doporučení

• Nutnost modifikace kritérií W a J
• Nutnost guidelinů a spolupráce
• Zvažování klinických i ekonomických benefitů a rizik
• Vytvoření autority pro NLS na úrovni EU



Mapování situace v Evropě II (situace 2020)

• Posouzení změn v NLS od roku 2010
• Modernizace technologického zázemí 

(přesun k MS/MS pro DMP, zavedení 
analýzy nukleových kyselin pro SCID a 
SMA)

• Zvýšení počtu nemocí v panelech
X

• Žádné zásadní změny v 
organizaci a harmonizaci NLS v 
Evropě

• Přetrvávají velké disparity v 
jednotlivých systémech



Disparity NLS programů (2010, 2020, 2024..)

• Regionální/celostátní/počet center a spádová oblast (typicky 1 na 20 000-100 000)
• Doba odběru (od 24h do >5 dnů; nejčastěji 48-72 h)
• Informovaný souhlas a skladování (velká heterogenita)
• Spektrum nemocí (od 0 v Albánii po ≈50 v Itálii)
• Využití druhostupňových metod (od 0 metod až po multistupňové, vč.druhostupňové

analýzy DNA)
• Zasílání výsledků (od reportování pouze v případu nutnosti dalších vyšetření až po 

systémy kde jsou všechny výsledky vč.negativních dostupné-i digitálně) 
• Systém hodnocení a řízení programu (velká heterogenita a rozdíly ve zdrojích- např. RIVM 

má jen na problematiku NLS cca 10 úvazků)



Trendy: průřezová témata pro konferenci ISNS 2025

Nové metodické přístupy
• Necílená metabolomika
• Genomický NLS (až 500 genů, mezi programy konsensus na cca 50 nemocech)
• Druhostupňové genetické testování (Norsko)

Etika
• ELSI implikace genomického NLS
• Dopady falešné pozitivity na rodinu

Registry 
• Nutnost sběru dat pro hodnocení dlouhodobé účinnosti NLS

Kyberbezpečnost a resilience
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Proč je nutná akce v EU?

• Velká disparita NLS v EU
• Vzácné nemoci vyžadují úzkou mezinárodní spolupráci a sdílení expertízy
• Velký počet zainteresovaných stran (někdy s protichůdnými zájmy):

• Klinici pečující o pacienty
• Laboratorní experti
• Pacienti s VO
• Farmaceutický průmysl

• Běžná populace bez VO (cave: NLS musí být akceptovatelný pro většinu populace)

• Plátci a experti na ekonomiku zdravotnictví
• Etici a právníci

• Dosud chybí centrální autorita pro vyvažování přínosů a rizik + optimalizaci NLS na úrovni EK
• Aktivity zezdola probíhají nekoordinovaně



Screen4Rare

• Develop and implement overarching guidelines in the field of newborn screening for rare diseases. This will ultimately:
• a) Assist Member States in having a much better-informed assessment of a new NBS technique.
• b) Help Member States in preparing their healthcare systems for the implementation of a NBS for a specific rare condition

• Work together within the European Commission Steering Group on Health Promotion and Prevention to develop an EU-wide platform 
on newborn screening for rare diseases and pool from the expertise of recognised societies working in the field. This can be achieved 
by following-up on the 2012 report on practices in the field of neonatal screening for rare disorders where several crucial 
recommendations were identified including the creation of a European newborn screening standing committee and a 
recommendation stating that EU collaboration could have significant added value in encouraging uptake of the newest scientific 
evidence in newborn screening among Member States.

• Cooperate to position the EU as the central point for data collection and information on rare diseases newborn screening practices 
and encourage the exchange of best practices that would support Member States’ efforts in the development of newborn screening 
practices according to the existing science, knowledge, and know-how.



Jednotlivá doporučení

• EBM a transparentní výběr nemocí do programu
• Dostupnost předtestových informací pro rodiče
• Jasná definice pozitivního nálezu a diagnosy
• Provádění v akreditovaných laboratořích
• Laboratoře musí produkovat a sdílet klíčové 

indikátory kvality
• První kontakt rodiny se zkušeným personálem  a s 

poskytnutím informací
• Konfirmační vyšetření musí být jasně definovaná a 

prováděná konzistentně a včas
• Musí se sbírat klinická data o dlouhodobém efektu
• Negativní výsledky se musí poskytovat a mají být 

součástí zdrav.dokumentace
• Nezbytnost hodnocení efektivity programu a 

zacílení na kontinuální zlepšování

The Lancet Regional Health – Europe 2022;13: 100311



Návrhy  aktivit

• EBM a transparentní výběr nemocí do programu
• Dostupnost předtestových informací pro rodiče
• Jasná definice pozitivního nálezu a diagnosy
• Provádění v akreditovaných laboratořích
• Laboratoře musí produkovat a sdílet klíčové 

indikátory kvality
• První kontakt rodiny se zkušeným personálem  a s 

poskytnutím informací
• Potvrzující vyšetření musí být definovaná a 

prováděná konzistentně a včas
• Musí se sbírat data o dlouhodobém efektu
• Negativní výsledky se musí poskytovat a mají být 

součástí zdrav.dokumentace
• Nezbytnost hodnocení efektivity programu a 

zacílení na kontinuální zlepšování

The Lancet Regional Health – Europe 2022;13: 100311

• Dohodnout na úrovni EU definice nemocí 
(case definition) a kritérií konfirmačních 
testů

• Vytvořit interoperabilní registry
• Připravit templáty pro správnou praxi NLS



Aktivity v rámci předsednictví Rady EU 

Předsednictví Slovinska
Technical meeting on “Achieving Equity and Innovation in 
Newborn Screening and in Familial Hypercholesterolemia 
Paediatric Screening across Europe” (11.10.2021)

Předsednictví ČR
Technical meeting EARLY DIAGNOSIS OF PATIENTS WITH 
RARE DISORDERS IN THE EU: CRUCIAL ROLE OF THE 
NEWBORN SCREENING (23.7.2022)
Expert Conference on Rare Diseases: Towards a New 
European Policy Framework: Building the future together 
for rare diseases (25.-26. 10. 2022)

Další předsednictví 
Minimální aktivity stran NLS

Technical meeting under the auspices of the Presidency of 
the Czech Republic in the Council of the EU 

 
 
 
 

 
 

EARLY DIAGNOSIS OF PATIENTS WITH RARE DISORDERS IN THE EU:  
CRUCIAL ROLE OF THE NEWBORN SCREENING 

 

Satellite meeting to the Celebrations of 200th Anniversary of G. J. Mendel' s birth  

July 20-23, 2022 (www.mendel22.cz)  

Date: Saturday July 23, 2022, 13:15- 18:00, Brno, Czech Republic 

Venue: Mendel Museum at the Augustinian Abbey, Brno 



NLS jako předmět zájmu nového Evropského parlamentu



Agenda pro schůzi v EP 6.11.2024



Závěry

• Programy NLS v EU jsou variabilní a neposkytují stejné příležitosti pro včasnou diagnostiku 
a léčbu pro občany různých zemí EU

• Sdílení zkušeností v oblasti vzácných onemocnění je nezbytné pro využití potenciálu NLS
• Synergie aktivit zezdola i shora je žádoucí
• ČR se aktivně účastní koordinace programů NLS na evropské úrovni 
• I když je proces zdlouhavý, NLS v ČR bude z těchto evropských aktivit v delším horizontu 

profitovat 
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