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10 obecnych pravidel pro zafrazovani onemocnéni do celopopulacnich screeningl v roce
1968 definovala WHO:

PRINCIPLES AND PRACTICE
OF SCREENING FOR

DISEASE
WORLD HEALTH ORGANIZATION
J. M. G. WILSOMN
Frincipal Medical Oftcer, Ministry of Health, GENEYA
London, Engplond
1963
G. JUNGNER

Clfef, Climbeal Chernisiry Depariment, Sahiyren’s Hospifal,
Cothenburg, Sweden
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Onemocneéni:
1. Predstavuje vyznamny zdravotni/socialni problém (prevalence nestanovena).
2. Je jasné diagnosticky definovatelné (konfirmacni test).

3. Ma latentni nebo nespecifické ¢asné stadium.
4. Jeho prirozeny prubéh musi byt znam.

5. Vcasna detekce umoznuje takovou lécbu, ktera zasadne
pozitivné ovlivni prubéh nemoci.
6. Musi byt odborny konsensus koho a jak Iécit.

7. Existuje obecné uznany screeningovy test.
verohodnost scr. testu: cut-off, fal.neg., zateéz zdravé populace: recally, fal.poz.

8. Spolecnost je schopna zabezpecit NS a naslednou lécbu.
9. Pfinos NS je pozitivni vici jeho nakladum - balance ,,cost/benefit”.
10. NS je kontinualni proces - efektivita musi byt trvale vyhodnocovana.
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Postupné rozsirovani: 1975 PKU

1985 CH
a) endokrinni onemocnéni (EQ)
1. kongenitalni hypotyredza (CH) 2006 CAH

2. kongemtalni adrenalni hyperplazie (CAH)
2009 CF + 9 DMP
b) dédiéné poruchy metabolisnm (DPM)? ’
1. argininémie (ARG) 2016 + 5 DMP ... 18 nemoci

2. citrulinénue I. typu (CIT)

3. deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin se stredné dlouhym fetézcem (MCAD)
4. deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin s velom dlouhym retézcem (VLCAD
5
6

- deficit biotimdazy (BTD)
. deficait 3 — hydroxyacyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin s dlouhym fetézcem
(LCHAD)
7. deficit karmtinpalmutoyltransferazy I (CPT I)
8. deficit karmtinpalmmtoyltransferazy II (CPT II)
9. deficit karmtinacylkarmitintranslokazy (CACT)
10. fenylketonune (PKU) a hyperfenylalaninenue (HPA)
11. glutarova acidurie typ I (GA I)
12. homocystinurie z deficitu cystathnomin beta-syntazy (CBS), pyridoxin non-responzivini
forma
13. homocystinurie z deficitu methylentetrahydrofolatreduktazy (MTHFR.)
14 1zovalerova acidurie (IVA)
15. leucinoza (nemoc javoroveho sirupu, MSUD)

c) cysticka fibroza (CF) Od 2024 + SMA, SCID
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) '1.1.2010 (resp.1.6.2016 oznacené *) - 31.12.2023
(dle CSU 1 529 599 Zivé narozenych, resp. 822 104 pro oznaceng *)

Pocet detek. Novorozenecka |Pocet faleSné|Frekvence falesné PPV Pocet falesné
pacientil (screeningova) | pozitivnich pozitivity v% | SP/[SP+FP) | negativnich
SP=skutetna prevalence, probandi = | FP100/{SN+FP) pacientil
pozitivita frekvence viskytu FP
Kongenitalni hypotyredza 533 1:2 870 302 0,0198 0,6383
Fenylketonurie resp. hyperfenylalaninémie 315 1:4 856 306 0,0200 0,5072
Cysticka fibréza 246 1:6 218 1439 0,0941 0,1460 19
Deficit biotinidazy” 83" 1:9 905 187 0,0122 0,3074
Kongenitalni adrenalni hyperplazie - deficit 21-hydroxylazy 124 1:12 335 5419 0,3543 0,0224 26
Porucha p-oxidace mastnych kyselin - MCADD 65 1:23 532 40 0,0026 0,6190
Leucinoza - MSUD 17 1:89 976 119 0,0078 0,1250 2
Porucha g-oxidace mastnych kyselin - LCHADD 15 1:101 973 18 0,0012 0,4545
Glutarova acidurie | 10 1:152 960 42 0,0027 0,1923
lzovalerova acidurie 8 1:191 200 110 0,0072 0,0678
Porucha p-oxidace mastnych kyselin - VLCADD 6 1:254 933 a6 0,0056 0,0652
Porucha cyklu mocoviny - citrulinémie® 2" 1:411 052 38 0,0025 0,0500
Homocystinurie - MTHFR" 2" 1:411 052 13 0,0008 01333
Homocystinurie - CBS* 1° 1:822104 M 0,0022 0,0286
Porucha karnitinového cyklu mastnych kyselin - CPTD | 0 1:=1 529 599 42 0,0027 0,0000
Porucha karnitinového cyklu mastnych kyselin - CPTD WCACTD 0 1:=1 529 599 12 0,0008 0,0000
Porucha cyklu moc€oviny - argininémie” 0* 1.=822 104 38 0,0025 0,0000
CELKEM 1427 1:1072 8249 0,5398 0,1475
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Mimo primarné vyhledavana onemocneéni (dle Véstniku M2)
byli v obdobi 2010-2023 detekovani i nasledujici probandi:

CF-SPID 84 1:18 210
Hydroxyprolinemie 4 1:382 400
Argininjant.acidurie 4 1:382 400
Deficit B12 5 1:305 920
Deficit MTP 2 1:764 800
Def.FAD syntetazy 1 1-1 529 599




Pilotni (dobrovolnd, na zakladé IS) studie SMA/SCID
2022-2023
185 355 novorozencu

22 SMA
18 PID
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