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Abstrakt

Predlozena diplomovéa prace se nazyva Retrospektivni pohled na problematiku
novorozeneckého screeningu. Cilem prace je zmapovat na zakladé teoretickych
podkladt retrospektivni pohled na problematiku novorozeneckého screeningu. Jedna se

o teoretickou praci.

V diplomové praci je shrnut vyvoj klinického a laboratorniho novorozeneckého
screeningu. Ddle jsou zde zminéné Cinnosti sestry, které vykonava v souvislosti
s novorozeneckym screeningem. Soucasti prace je i1 charakteristika jednotlivych
onemocnéni, které se diky screeningu novorozencu daji vcas odhalit a podchytit.
Zamérem diplomové prace je rozsifit znalosti o této problematice nejen u studentd, ale
také u zdravotnického persondlu a to pfedevsim u détské sestry, kterd nejen provadi
odbér krve na novorozenecky screening, ale kterd je také osobou, na kterou se nejcastéji
rodi¢e odkazuji ohledn¢ dalSich informaci, tykajici se novorozeneckého screeningu. Je
tedy podstatné, aby problematiku novorozeneckého screeningu znala kazda détska
sestra. Prace mtze také vyznamné poslouzit rodicim, kteti se diky ni vice informuji o
problematice novorozeneckého screeningu, ktery se provadi u jejich ditéte po narozeni

na zéklad¢ jejich souhlasu.

Diplomova prace vznikla po fddném prostudovani materialti, které byly shrnuty po
rozumném uvazeni do jednoho celku. Po celou dobu psani diplomové prace, jsme

vyuzivali védecké metody analyzy, syntézy a explantace.

K vytvofeni této prace jsme vyuzili mnoho zdroji. Cerpali jsme z internetové
databaze PubMed, kde byla nalezena fada publikaci v anglickém jazyce, které byly pro
naSe téma velice pfinosné. Dalsi zdroje byly ziskdny diky reSerSi, o kterou jsme si
zazadali v Narodni 1ékatské knihovné v Praze, kterd ndm na nasi zadost dale poskytla
plné texty ¢lankd, které jsme vyuzili. Pouzity byly také knizni publikace, a to nejen
v jazyce Ceském, ale také anglickém. Tato diplomova prace muze poslouzit kazdé
détské sestfe, kterd si diky ni rozSifi znalosti o problematice novorozeneckého

screeningu. Tato diplomova prace miize byt také vyuzita jako studijni material.
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Abstract

This submitted master's thesis is called "A retrospective view on the neonatal
screening". The main aim of this thesis is to map a retrospective view on the neonatal
screening in the basis of teoretical fundaments. Thesis deals with theoretical level of

problematic.

Thesis summarizes the historical development of clinical and laboratory neonatal
screening. Next to that there are mentioned procedures executed by a nurse in relation
with neonatal screening. Thesis also includes a characteristics of specific illnesses witch
can be discovered and then correctly treated. Purpose of this thesis is to broaden a
necessary knowledge not only among students and medical staff, but mainly among
child nurses witch are performing a blood collections for the neonatal screening and
they are in most cases the very first persons to be asked by parents for more
informations. Great knowledge of the neonathal screening is elementar for every child
nurse. Thesis can also be used as a certain guide for parents which will gain more
informations about neonatal screening performed (with parents approval) on their

newborn child.

This master's thesis have been written after a proper study of available materials and
have been summarized to complex text. Scientific analysis, synthesis and explantation

were used during work on this thesis.

We have used many external sources to create this thesis. Most valuable
informations and publications have been found in the internet database PubMed, mostly
in english. Very important was research and full text articles provided by the National
medical library in Prague. Last but not least were used printed publications in czech and

english.
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1. Uvod

Novorozenecky screening je celoplosné a aktivni vyhledavani nemoci, diky kterému
1ze odhalit a 1é¢it n€které choroby diive, nez se staci projevit a zpiisobit tak novorozenci
nevratné poskozeni zdravi. Novorozenecky screening se v Ceské republice provadi
zpravila mezi 48 az 72 hodinami po narozeni ditéte, a to na zdklad€ souhlast rodici.

Tento screening lze rozd¢lit na screening laboratorni a screening klinicky.

Za zakladatele novorozeneckého screeningu je povazovan Robert Guthrie, ktery
vroce 1960 predstavil tzv. Guthrietv test. Vyvoj laboratorniho novorozeneckého

screeningu probihal v Ceské republice postupng, a to uz od roku 1958.

K poslednimu vyvoji a rozsifeni laboratorniho novorozeneckého screeningu u nas
doslo roku 2016. Vtomto roce byl v Ceské republice vydan Ministerstvem
zdravotnictvi nejnovéjsi Metodicky pokyn, ktery obsahuje veskerd pravidla pro
provadéni laboratorniho novorozeneckého screeningu. Tento pokyn byl vydan za
ucelem sjednoceni jednotlivych pokyni a nasledné péce pii provadéni laboratorniho
novorozeneckého screeningu a je povazovan pouze za rezortni doporuceni. Nejedna se
tedy o zdkon a zikonny zéastupce ditéte tedy mulze tento screening odmitnout.
V soutasné dobé je v Ceské republice pomoci novorozeneckého screeningu

vyhledavano 18 nemoci.

Téma této diplomové prace jsem si vybrala za Gcelem zjiSténi rozsahlych a novych
informaci o této problematice. Jedna se o velmi zajimavou problematiku, proto jsme se
rozhodli shromazdit informace o vyvoji novorozeneckého screeningu nejen v Ceské
republice, ale také v zahrani¢i. Tato diplomova prace muze poslouzit jako informacni
materidl nejen zdravotnikiim a studentim, ale také rodic¢im, kteti si diky ni rozsifi

znalosti o této problematice.



2. (il

Cilem této diplomové prace je zmapovat na zéklad¢ teoretickych podklada
retrospektivni pohled na problematiku novorozeneckého screeningu. Nasim cilem bylo
shromazdit informace o vyvoji novorozeneckého screeningu. Poohlédli jsme se tedy na

vyvoj novorozeneckého screeningu v Ceské republice, ale také v zahranici.

Zamérem diplomové prace je rozsifit znalosti o této problematice nejen u studentd,
ale také u zdravotnického persondlu, a to predevsim u détské sestry, kterd provadi nejen
odbér krve na novorozenecky screening, ale kterd je také osobou, na kterou se nejcasteji
rodi¢e odkazuji ohledn¢ dalSich informaci, tykajici se novorozeneckého screeningu. Je
tedy podstatné, aby problematiku novorozeneckého screeningu znala kazda détska
sestra. Prace mtze také vyznamné poslouzit rodicim, kteti se diky ni vice informuji o
problematice novorozeneckého screeningu, ktery se provadi na zakladé¢ jejich souhlasu

u jejich ditéte po narozeni.



3. Metodika

Pro vznik diplomové prace s nazvem Retrospektivni pohled na problematiku
novorozeneckého screeningu byla vyuzita védeckd metoda syntézy, analyzy, a
explantace. Jednd se tedy o praci teoretickou. Na podzim roku 2017 bylo zazadano

v Narodni I¢kafské knihovné v Praze o resersi v této problematice.

Po tadném prostudovani odborné literatury, jsme vytvorili shrnuti problematiky
tykajici se retrospektivniho pohledu novorozeneckého screeningu. Diplomova prace je
zaméfena na postupny vyvoj novorozeneckého screeningu, kdy jsme se poohlédli na
vyvoj novorozeneckého screeningu nejen v Ceské republice, ale také v zahraniéi.
Zminili jsme se také o ¢innostech sestry, které provadi v rdmci celého novorozeneckého
screeningu, a poukazali jsme také na onemocnéni, které lze diky screeningu

novorozencl odhalit a v€éas podchytit.

K vytvofeni této diplomové prace, jsme vyuzili mnoho zdroji. Nekteré zdroje byly
ziskany diky reSersi, o kterou jsme si zazadaly v Narodni Iékaiské knihovné v Praze. Po
prostudovani reSerSe bylo zazaddano Narodni 1ékatskou knihovnu v Praze o plné texty, a
to pfevazn¢ jednotlivych clankd. VétSina téchto ¢lankd byla pro nasi praci velice
pfinosna, a tak jsme je z plna vyuzili. Jednalo se ptevazné o ¢lanky z casopisu Medical
Tribune, Pediatrie pro praxi, Nemocniéni listy, Neonatologické listy, Cesko-slovenska
pediatrie,  Actachirurgae  Ortopedicae et  Traumatologiae  Cechoslovaca,

Otorinolaryngologie a foniatrie, Vox Pediatrie nebo Profese online.

Pro nasi diplomovou préci, bylo pouzito i nékolik zdroji internetovych. Dobrym
pfinosem pro naSi praci byla napf. internetova stranka novorozeneckyscreening.cz.
Tento portal je zptfistupnén nejen pro odbornou vetejnost, ale také pro vetrejnost laickou.
K ziskani dalSich zdrojt jsme vyuzili googlebooks, nebo internetovou databazi PubMed.
K vyhledani publikaci v této databazi jsme nejcastéji pouzili klicova slova newborn,
neonatal screening nebo nursing. Diky této databaze jsme ziskali 1 publikace z roku
1964, jejimiz autory byly napf. Pargtington a Sinnott, dale Aderson, Notricasin a
Fleming nebo Guthrie. Z této databaze jsme také vyuZili publikace i z dalSich let, a to

napft. z roku 1965, 1966. 1967, 1971, 1975 a z let jinych.

Pro nasi diplomovou praci jsme samoziejmé také vyuzili nékteré knizni publikace
od autord jako napt. Gregora, Hanzl, Veleminsky, Klima, Holecek, Kubackova, Leifer,
Muntau, Novak, Roztoc¢il a mnoha dalSich. Byly pouzity také knizni publikace

v anglickém jazyce, a to napt. od Spivaka.



4. Novorozenecky screening

Je velice podstatné definovat si pojem tzv. novorozenecky screening. Je§té piedtim,
nez si tento pojem definujeme, je nutné zminit se o tzv. novorozeneckém obdobi.
Novorozenecké obdobi trva od narozeni do 28. dne zivota ditéte. Po narozeni ditéte u
ne¢ho béhem prvnich dnti probihd tzv. novorozenecky screening (Klima et al., 2016).
Novorozenecky screening je celoplo§né a aktivni vyhleddvani nemoci. Ugelem tohoto
screeningu je vcasné odhalit a lécit nékteré choroby diive, nez se staci projevit, a

zpusobit tak novorozenci nevratné poskozeni jeho zdravi (Muntau, 2014).

Novorozenecky screening lze vyjadfit vuzSim 1 v SirSim slova smyslu. Za
novorozenecky screening v $irSim pojeti povazujeme pravidelné vySetfeni u détského
1ékare, ktery patrd po riznych vrozenych vyvojovych vadach ¢i infekcich. Dale sem
fadime vySetieni ortopedického a o¢niho Iékatre (Muntau, 2014). Zahrnujeme sem také
vySetfeni sluchu, které se provadi za ucelem odhaleni vrozené hluchoty, nebo také
ultrazvukové vySetieni ledvin, pfi kterém se snazime odhalit vrozené vyvojové vady
ledvin a mocovych cest (Votava, Kozich, 2014). Lze sem tedy zahrnout jakéakoliv

preventivni vySetfeni (Votava et. al., 2014).

Z hlediska uzsiho slova smyslu je novorozenecky screening chépan jako laboratorni
screening, pii kterém dochazi ke stanoveni koncentrace specifické latky, nebo prikazu
genoveé mutace (Votava, Kozich, 2014). Tento prukaz se u novorozenct stanovi ze suché
kapky krve, kterou sestra odebere z paticky ditéte na filtracni papir. Po zaschnuti kapek
krve na filtracnim papiru odesilaji jednotlivé nemocnice vzorky krve novorozenct do

ptislusnych laboratofi k rozboru (Votava, Kra¢mar, Rédkosnikova, 2001).

U novorozeneckého laboratorniho screeningu je dulezitd preanalytickd, analyticka a
postanalyticka Cast. Do preanalytické C¢asti fadime napiiklad informovany souhlas
rodict, zplsob, ¢as a podminky odbéru, eventudlné opakovani odbéru suché kapky krve

(Votava, Kozich, Stastna, 201 0).

Pii analytické casti dochdzi k samotnému rozboru suché kapky krve. V
posledni postanalytické¢ ¢asti laboratorniho novorozeneckého screeningu informuyji
jednotlivé laboratotfe pti nejasnych a pozitivnich vysledcich pediatra ptislusného ditéte a
zahdji tak dal$i diagnosticky postup, ktery zabezpeci jeho dalsi 1écbu (Votava, KozZich,
2014).

vvvvvv

Mezi nejdulezitéjsi laboratorni novorozenecky screening se fadi odbér z

pupecnikové krve novorozence, ktery se provadi za ucelem odhaleni vrozené syfilitické
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infekce neboli TPHA (Hanzl et al., 2010). Novorozenecky screening z pupecnikové
krve je v Ceské republice provadén celoplosné dle platné vyhlasky &. 306/2012 Sb. o
podminkach ptfedchazeni vzniku a Sifeni infekénich onemocnéni a o hygienickych
pozadavcich na provoz zdravotnickych zafizeni a ustavu socialni péce. Tato vyhlaska
ik, Ze sérologické vysetfeni na syfilis s pouzitim jedné nespecifické a jedné specifické
reakce 1¢kaft provadi z pupecnikové krve kazdého novorozence a také u vSech té¢hotnych

7en, a to ve tietim a sedmém mésici téhotenstvi (Sbirka zakoni Ceské republiky, 2012).

Veskera pravidla pro provadéni celoplosného laboratorniho novorozeneckého
screeningu jsou uvedena v Metodickém pokynu, ktery byl Ministerstvem zdravotnictvi
Ceské Republiky vydan 31. kvétna 2016. V soudasné dobé se jedna o nejaktudlngjsi
metodicky pokyn tykajici se laboratorniho novorozeneckého screeningu. Tyto
metodické pokyny vydava Ministerstvo zdravotnictvi za uc¢elem sjednoceni jednotlivych
pokyntl a nasledné péce pii provadéni novorozeneckého screeningu na tzemi Ceské
republiky. Metodicky pokyn Ministerstva zdravotnictvi je pouze rezortni doporuceni
spravného postupu Lege artis, nejednd se tedy o zakon a zakonny zastupce ditéte tedy
muze tento screening odmitnout. Za dodrzovani téchto pravidel je zodpovédny kazdy

I1€kar, ktery pecuje o daného novorozence (Vinohradskd, Kozich, Adam, 2010).

Novorozenecky screening lze tedy provést pouze na zdkladé souhlasu zakonného
zastupce ditéte (Ministerstvo zdravotnictvi, 2016). Kazdy rodi¢ je pfed provedenim
novorozeneckého screeningu fadné informovan Iékafem, a aby mohl novorozenec tento
screening podstoupit, musi jeho zakonny zéastupce podepsat informovany souhlas

(Vinohradska, Kozich, Adam, 2010).

V ptipadé, Ze zakonny zdstupce ditéte odmitne provedeni novorozeneckého
screeningu, musi lékatr zajistit velmi podstatnd opatteni (Ministerstvo zdravotnictvi,
2016). Lékar se rodict znovu zepta, zda opravdu trvaji na tomto rozhodnuti. Seznami je
také s nasledky, které hrozi pfi odmitnuti novorozeneckého screeningu. Kdy muze dojit
k zdvaznému a nevratnému posSkozeni zdravi ditéte, a to z divodu pozdniho zahjeni
1é€by. Nasledky mohou byt pro dit€ i zivot ohrozujici. Pfi tomto odmitnuti rodice
podepisuji negativni revers, ktery je po té zalozen do dokumentace ditéte (Vinohradska,
Kozich, Adam, 2010). Jedna se o zdznam nazyvany jako odmitnuti novorozeneckého

screeningu (Ministerstvo zdravotnictvi, 2016).
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5.  Vyvoj novorozeneckého screeningu v uzsSim pojeti

Vznik a vyvoj laboratorniho novorozeneckého screeningu v Ceské republice
probihal postupné, a to uz od roku 1958. K poslednimu vyvoji a rozsifeni
novorozeneckého laboratorniho screeningu v Ceské republice doslo roku 2016, kdy se
laboratorni novorozenecky screening rozsifil z 13 vySetfovanych chorob na 18. Mezi
tyto vySetfované choroby fadime kongenitalni hypotyredzu, kongenitidlni adrendlni
hyperplazii, cystickou fibréozu. Dale dédi¢né poruchy latkové vymény aminokyselin,
mezi které fadime fenylketonurii, argininémii, citrulinémii, leucinézu, homocystinurii
z deficitu cystathionin beta-syntdzy, glutarova acidurie 1. typu, homocystinurie
z deficitu methylentetrahydrofolatreduktazy a izovalerové acidurie. Dale se vySetfuje 6
poruch latkové vymény a dédi¢nd porucha pfemény vitamint jako je deficit biotinidazy

(Kolektiv autort, © 2018).

5.1 Obdobi roku 1958 az 1974

V Ceské republice v roce 1958 zahéjila docentka Blehovéa na vinohradské Klinice
déti a dorostu vyhledavani déti postizenych fenylketonurii. V této dobé byl dostupny
pouze klasicky mocovy test s chloridem Zelezitym, ktery by mohl prokazat onemocnéni
zvané fenylketonurie. Tento test se provadel ve 4 az 6 tydnu zivota ditéte. Nutné bylo
zjistit, zda tento test nedava faleSné pozitivni vysledky (Kolektiv autorti, © 2018). Tato
faleSn¢€ pozitivni reakce, byla vyvracena po testovani 5011 zdravich déti ve Skolach.
Toto vySetfeni 1 nadale pokracovalo. Docentka Blehova provadéla opakované vyzvy
k tomuto vySetfeni. BohuZzel bylo zjisténo, ze déti nejsou stale vysetfovany. Mnoho let
se usilovalo o celoplo$né zavedeni mocového screeningového testu, bohuzel se to ale
nepodafilo (Hejecmanova, 2006). Rok 1950 muzeme povazovat za prvopocatek
novorozeneckého screeningu v Ceské republice. Ceska republika nebyla jedinou zemi,
kde v 50. letech minulého stoleti byla snaha o zahéjeni screeningu novorozencu. Celé
fada vyspélych zemi zacala novorozenecky screening zavadét do péce o novorozence.
Prvnim sledovanym onemocnénim se stala fenylketonurie. Mezi zemé¢, které se na
zacatku poloviny 20. stoleti pokousely o zavedeni novorozeneckého screeningu, patii
napiiklad Kanada, kde v letech 1961 az 1962 byl provadén prizkum, pii kterém bylo
vyhleddvano onemocnéni fenylketonurie u kojenct. Tento vyzkum v Kanadé provadéla
College of General Practice. Po nékolika mésicich byla na zdklad¢ tohoto vyzkumu
vytvofena v anglickém a francouzském jazyce brozura (viz Ptiloha 1). Tato brozura byla

spole¢né s lahvi 10% chloridu zelezitého poskytnuta ¢lentim Vysoké Skoly vSeobecné
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praxe, kteti byli pozadani, aby provadeli mocovy test na fenylketonurii kazdému ditéti,
které se jim dostane do péce. Kazda brozura obsahovala navod jak mocovy test provadet
(Partington, Anderson, © 1964). K tomuto testu byla vzdy pouzivana mokra plenka
ditéte. V ptipade, ze dit€¢ mélo plenku suchou, nesel test provést (Notricasin, Fleming, ©
1964). V roce 1963 bylo po shroméazdéni vSech vysledkl zfejmé, Ze se test osvedcil a

mél by byt zafazen do klasické péce o dit¢ (Partington, Anderson, © 1964).

Pozd¢ji se bohuzel ukazalo, Ze mocovy test na fenylketonurii neni tak kvalitni jak se
zdalo. Pro novorozenecky screening byl velmi podstatny rok 1960. V tomto roce ve
Spojenych statech americkych predstavil Robert Guthrie spole¢né s Tieckelmanem
levny a spolehlivy test nazyvany jako Guthirielv test. Jednalo se o bakterialni inhibi¢ni
test, ktery prokazuje pifitomnost fenylalaninu v krvi. Pii tomto testu se odebrala krev
z paty ditéte a po odebrani se nanesla na filtracni papir. Filtrani papir byl dale oznacen,
vysuSen na vzduchu a uchovéavan pii laboratorni teplot¢ az do stanoveni vysledki
(Partington, Sinnott, © 1964). Robert Guthrie pisobil jako profesor na univerzité
v Bufalu a je povazovan za zakladatele laboratorniho novorozeneckého screeningu.
(Votava, Kozich, Stastna, 2010). Guthriemu a Tiecekelmanovi se podafilo vyvinout
metodu, ktera dokdze onemocnéni zvané fenylketonurie odhalit. Pii této metod¢ dochazi
ke stanoveni fenylalaninu v suché krevni kapce pomoci filtra¢niho papirku (Partington,

Sinnott, © 1964).

V roce 1962 po zavedeni Guthriova testu byl v. USA schvalen zakon, ktery fikal, ze
néZ novorozenec opusti nemocnici, musi byt u ného proveden test na onemocnéni
enylketonurii. Mnoho dalSich nemocnic tento program také zavedlo, jako napf.
nemocnice v Nevadé nebo nemocnice v Kalifornii (Notricasin, Fleming, © 1964).
V jednotlivych nemocnicich tedy sestry odebirala novorozencim krev z paty na filtra¢ni
papir (Maccready, Hussey, © 1964). Vzorky krve byly shromazd’ovany na absorpcni
papir prstem nebo heparinizovanou kapilarni trubici (Woolf, © 1968). Jednotlivé vzorky
pak byly jednou za tyden posilany do laboratoti k rozboru. Dale jednotlivé nemocnice
poskytovaly rodi¢iim soupravu pro vzorek moce. Tato souprava se provadéla ve 3
tydnech staii ditéte. Do mokré plenky byl vloZen filtracni papir. Tento filtra¢ni papir
bylo nutné v plence ponechat, dokud nebyl Upln¢ mokry. Poté se vyndal, nechal
uschnout a byl poslan do laboratote k rozboru (Maccready, Hussey, © 1964). Toto vSe
vedlo k tomu, Ze onemocnéni fenylketonurii bylo rozpoznano pomoci dvou metod, a to

JiZ par dni po narozeni ditéte (Cunningham, © 1966).

Pro zajimavost se v New Yorku se vroce 1965 podchytilo s onemocnénim
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fenylketonurii 22 novorozenci a vroce 1966 24 novorozencii, a to diky tomuto
screeningu (Kelly, Palombi, © 1967). Guthrier v roce 1966 rozsitil v USA bakteridlni
inhibi¢ni test o dal$i onemocnéni nazyvajici se galaktosemie neboli nemoc javorového

sirupu (Hsia, © 1966).

O krevnim testu Guthrieho metody se nemluvilo pouze v zahraniéi, ale také v Ceské
republice, kde nastal velky zvrat a pozornost se také soustiedila na krevni test Guthrieho
metody, kdy se zacali testovat novorozenci ve vSech nemocnicich (Fox et al., © 1971).
Vyhodou tohoto testu oproti testu z moce bylo mozné odebrani krve ditéte jesté pred
propusténim  z porodnice. Screeningu tak neuniklo Zzadné 2z narozenych déti
(Hejecmanova, 2006). V dobg, kdy u nas byla vybrdna screeningovd metoda dle

Guthriera, ji vyuzivalo 15 stati svéta (Kolektiv autort, © 2018).

Mezi roky 1962 az 1968 jiz probihal screening novorozenct na fenylketonurii az ve

43 statech svéta (Reilly, © 1975).

Aby mohl byt novorozenecky screening celoploSné provadeén, byla potieba
formulovat obecna pravidla pro jeho provadéni (Votava, Strnadova, 2008). Tyto obecna
pravidla vytvofili na zdkladé¢ zadani Svétové zdravotnické organizace v roce 1968
Wilson a Junger (Votava, Kozich, 2014). V zavadéni screeningu na fenylketonurii
navazovali nejen na zkuSenosti z USA, ale také na zkuSenosti ostatnich zemi. Jiz pred
rokem 1970 zacalo zavadét screening Polsko, Madarsko nebo tehdejsi Jugoslavie

(Kolektiv autort, © 2018).

Prioritou tehdej$i doby bylo v Ceskoslovensku vyvarovat se dovozu testovacich
souprav ze zahrani¢i. Proto docentka Blehova spolu s kolegou inzenyrem Zidlickym
v Praze, utvoftili vlastni postup pro vyrobu téchto testovacich souprav. Tento test byl
v roce 1970 piipraven pro vyrobu a bez zavislosti na dovozu umoznil ispésné provadéni
screeningu metodou podle Guthriera. Tato metoda zpocatku probihala v Praze a ve
Stredoceském kraji v ne¢kterych ustavech formou studie, kterd trvala od roku 1970 do
roku 1972 (Hejcmanova, 2006). Jiz v prvnim roce této studie byly zachyceny 3
novorozenci s fenylketonurii z poctu 16 578 vysetiovanych a v roce 1971 bylo z poctu
60 969 vySetiovanych novorozenci odhaleno 8 pfipadi klasické fenylketonurie

(Kolektiv autort, © 2018).

Ustavy posilaly vzorky novorozencti na filtraénim papirku k testovani postou do
piislusné laboratote. V této dobé probihalo testovani na vinohradské Klinice déti a
dorostu, ve které v suterénu vznikla laboratot (Hejcmanova, 2006). Tyto vzorky byly

thned testovany. V pfipadé pozitivity, laboratof informovala obvodni nebo ustavni
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pediatry. Do této studie se postupem Casu zapojovaly i dalsi ¢eské kraje. Ke konci studie
se zapojilo 93 novorozeneckych oddéleni ze viech kraji Ceské republiky (Kolektiv

autord, © 2018).

Béhem roku 1969 az 1971 byl v Ceské republice proveden novorozenecky
screening na fenylketonurii u 97 % novorozencti, ktefi se v Ceské republice narodili
(Fox et al., 1971). Rok 1972 lze povazovat za pocatek novorozeneckého screeningu u
nas, protoze byl prokdzan efekt novorozeneckého screeningu fenylketonurie. Diky
tomuto screeningu na fenylketonurii, probihd vcasna diagnostika a byla zavedena
eliminacni dieta, ktera umozni normalni vyvoj centralniho nervového systému ditéte

(Hejcmanova, 2006).

Mezitim, co doslo v Ceské republice k prokazani efektu novorozeneckého
screeningu na fenylketonurii, Sel vyvoj novorozeneckého screeningu v zahranic¢i velmi
doptedu. Jiz roku 1974 byly prvni zminky o dal$i nemoci, kterou 1ze vyhledat pomoci
novorozeneckého screeningu na zékladé suché kapky krve. Jednalo se o onemocnéni
kongenitalni hypotyre6za. Screening na kongenitdlni hypotyred6zu byl jako prvni
zaveden v Quebecu. O néco pozdgji tento program také zavedlo Rakousko, Svycarsko a

Déansko (Hulse et al., © 1980).

5.2 Obdobi roku 1975 az 1985

Pravidelny celoploSny novorozenecky screening na fenylketonurii je provadén na
tizemi celé Ceské republiky od roku 1975. TéhoZ roku byla fenylketonurie obsahem
prvniho metodického opatieni, které vydalo Ministerstvo zdravotnictvi Ceské republiky.
Metodicky pokyn obsahoval informace o odbéru suché kapky krve a o zdsadach 1écby.
Pro vySetfovani testi byly povéfeny 4 laboratofe. Tyto laboratofe navazovaly na
klinické pracovisté a zajiStovaly nejen 1écbu, ale i1 sledovani déti s onemocnénim
fenylketonuriei. Patfila sem napf. Fakultni nemocnice Ostrava, Vyzkumny ustav zdravi

ditéte v Brn¢ nebo Fakultni nemocnice Vinohrady.

Po fenylketonurii se do novorozeneckého screeningu v Ceské republice zafadilo
onemocnéni kongenitalni hypotyredza (Kolektiv autori, © 2018). Pied zavedenim
tohoto novorozeneckého screeningu byla diagnoza vétSinou stanovena pozdé a u déti
dochazelo k nenapravitelnému mentalnimu postizeni (Delange et al., © 1977). Nékteré
déti s kongenitalni hypotyredzou koncily v ustavech socidlni péce a ostatni postizeni

vyrtstali 1 pfes obrovskou zatéz ve svych rodinach. OvSem moznost screeningu této
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nemoci se v Ceské republice stala realnou az v 80. letech 20. stoleti (Kolektiv autortl, ©

2018).

Novorozenecky screening na kongenitalni hypotyreézu se v zahrani¢i dale rozvijel
kolem roku 1975 a 1976. V téchto letech dochazelo k rozvoji metody, ze které se dalo
stanovit nepatrné mnozstvi hormonu ze suché¢ krevni kapky na filtraénim papife, a to 5.
den po narozeni ditéte. Jednalo se o radioimunoanalyzy tyroxinu nebo tyreoideo
stimulacniho hormonu. Tato technika byla po té dale upravena nékolika tymy. Nektefi
pouzivali k této technice uschlou krev ziskanou z paty ditéte. Jini pouzivali krev, ktera
byla odebrana z pupecniku ditéte (Delange et al., © 1977). Pozd¢&ji se pii testovani
screeningu na kongenitalni hypotyre6zu doporucovalo pouZzivat k této technice uschlou

krev ziskanou z paty a to zejména z praktickych diivoda (Walfisch et al., © 1979).

Potom, co byla tato metoda zavedena v zahraniéi, ji v roce 1975 pouzila v Ceské
republice profesorka Hnikova, ktera v t¢ dobé pulsobila na Klinice déti a dorostu ve
Fakultni nemocnici Kralovské Vinohrady. Ona uskutecnila prvni regionalni studii
screeningu na onemocnéni zvané kongenitalni hypotyredza (Kolektiv autora, © 2018).
Zde bylo cilem vcasné odhalit kongenitalni hypotyre6zu, zahdjit substituci hormonti
Stitné zlazy, a zabranit tak ireverzibilnimu poSkozeni centrdlni nervové soustavy
(Votava, Kozich, Stastna, 2010). Studie screeningu probihala metodou, pfi niz
dochazelo, ke stanoveni radioimunoanalyzy tyreoideo stimulujiciho hormonu
z pupecnikové krve novorozenct, ktefi se narodili ve vinohradské fakultni nemocnici.
V té dobé profesorka Hnikova zachytila jeden pfipad. Po své zkuSenosti usilovala o
zavedeni plosného novorozeneckého screeningu na toto onemocnéni. Sviij pozadavek
zaslala 1 na ministerstvo zdravotnictvi. Prosazovani tohoto screeningu vsak pro ni bylo
velice obtizné, jelikoz vyznamné osobnosti v t€¢ dobé o vyznamu tohoto screeningu stale
pochybovaly. Nepiekonatelnym problémem bylo materidlni zajisténi, tudiz se
zavedenim screeningu stale odkladalo. Nastésti diky podpoie pana profesora
Dienstbiera, se podafilo vybavit 3 screeningové laboratoie, které byly v Praze, v Brn¢ a
v Banské Bystrici. Oviem celoplo$né je v Ceské republice novorozenecky screening na
onemocnéni kongenitalni hypotyreéza zaveden az o 10 let pozd&ji to roku 1985

(Kolektiv autort, © 2018).

Po Ceské republice zafadilo vroce 1979 do novorozeneckého screeningu
kongenitalni hypotyredzu také Irsko (Dockeray et al., © 1980). Dale byly screeningové
programy na onemocnéni kongenitalni hypotyredza zalozeny také v Severni Americe,

Japonsku, Australii a pozdéji 1 v Anglii ( Britisch medici journal, © 1980). Ve stejném
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roce v zahrani¢i Crossley vytvoril tzv. imunoreaktivni test trypsinu. Na zdklad¢ tohoto
testu nckolik stfedisek provadélo vySetieni ze suché krevni kapky, na onemocnéni

Cysticka fibroza. Tento test byl poté zdokonalen, a byl Ga¢inny (Bowling et al., © 1988).

Pro vyvoj novorozeneckého screeningu v zahranic¢i byl podstatny rok 1984, kdy byla
vyvinuta rychld kalorimetrickd metoda, kterou ve Virginii vyvinul Heard a spol
(Yamaquchi et al., ©1984). Tato metoda byla vytvofena po objeveni jedné
z metabolickych poruch tzv. deficitu biotinidazy. Pti kalorimetrické metodé dochézelo
k méteni aktivity biotiniddzy, a to ze suché kapky krve. Po vzniku kalorimetrické
metody probihala ve Virginii pilotni studie na prokazani deficitu biotinidazy, a to
pomoci jiz zminéné metody. Tato pilotni studie zajistila to, Ze v roce 1985 byl deficit
biotinidazy snadno zafazen do novorozeneckého screeningu v této oblasti (Porta et al.,

©2017).

5.3 Obdobi roku 1986 aZ 1999

Za nejlépe propracovany a klinicky nejpfinosnéj$i ze screeningu v tehdejsi dobé je
screening kongenitalni adrenalni hyperplazie (Votava, Prochazkova, Lebl, 1999). Tento
screening spociva v méfeni koncentrace hydroxyprogesteronu-17 ze suché krevni kapky
na filtratnim papife (Votava, Kozich, Sfastnd, 2010). Kongenitalni adrendlni
hyperplazie je onemocnéni, pii kterém dochazi k poruSe tvorby steroidnich hormont
v kiife nadledvin, a jeho vCasné zachyceni pomoci novorozeneckého screeningu
pfispiva k zachran€ postizenych déti a ke zlepSeni jejich kvality Zivota (Votava,

Prochazkova, Lebl, 1999).

Novorozenecky screening na kongenitalni adrenalni byl plosné poprvé zaveden ve
Svédsku roku 1986, a od té doby vzriistal pocet statdl, které se jim také zabyvaly. Patiilo
mezi né napt. Némecko, Francie, Italie, Kanada nebo vétSina stati USA (Pang et al., ©
1988). Dale bylo onemocnéni kongenitalni adrendlni hyperplazii vyhleddvano ve

Skotsku, Izraeli, Japonsku a na Novém Z¢élandu (Sack et al., © 1997).

V tomto obdobi bylo ve svété¢ velkou snahou vyhleddvat pomoci screeningu
novorozencl i dal$i onemocnéni. Jednalo se napt. o onemocnéni javorového sirupu €i

deficit biotinidazy (Votava, Prochazkova, Lebl, 1999).

Novorozenecky screening byl v zahraniéi oproti Ceské republice celkové mnohem
rozsahlejsi a daleko rozpracovanéjsi. Roku 1990 byl jiz napt. v Kanad¢€ novorozenecky

screening provadén na onemocnéni fenylketonurii, kongenitadlni hypothyredsou,
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kongenitalni adrendlni hyperplasii, deficit bitonidasy a na amnioacidopathii (Morris, ©
1990). V tomto roce byl novorozenecky screening na fenylketonurii a vrozenou
hypotyredzu zahdjen také v Portugalsku, kde roku 1992 probihala studie na onemocnéni
kongenitalni adrenalni hyperplazii, cystickou fibréozou a deficit bitonidazy (Osorio,

Vilarinho, Soares, © 1992).

Rok 1996 pifinasi zmény tykajici se vyhledavani nemoci kongenitalni hypotyre6za
pomoci screeningu novorozenct. Od tohoto roku je provadén screening na kongenitalni
hypotyredzu velmi citlivou celosvétové nejrozsifenéjsi metodou, kterd se nazyva FIA,

kdy se jedna o TSH fluoroimunometrickou metodu (Kolektiv autora, © 2018).

V roce 1999 byla v Ceské republice porodnost kolem 100 000 déti. Ze 100 000
narozenych déti, se zhruba narodi 10 déti s postizenim (Votava, Prochazkova, Lebl,
1999). Dle literatury je jen u poloviny podezieni na onemocnéni kongenitalni adrenalni
hyperplazii. VSak v€asné odhaleni této choroby muze ditéti zachrénit zivot (Thilen et
al., © 1998). Z tohoto diivodu byla v roce 1999 v Ceské republice ptipravovéana pilotni
studie. Cilem této studie bylo ovéfit efektivitu vyhledavani onemocnéni kongenitalni

adrenalni hyperplazii v naSich podminkach (Votava, Prochazkova, Lebl, 1999).

Pilotni studie vtomto roce neprobihala pouze v Ceské republice, ale také
v zahrani¢i, a to v Polsku, kde dochézelo k vyhledavani onemocnéni zvané cysticka
fibr6za, a to pomoci screeningu novorozenci. OvSem za pravidelné vyhledédvanou
nemoci byla Cystickd fibroza zafazena do novorozeneckého screeningu az o 7 let

pozdé&ji a to roku 2006 (Tomaszewska et al., © 2013).

Ke zjisténi vSech téchto onemocnéni je podstatny odbér krve z paticky ditéte na
filtraéni papir. V téchto letech se v Ceské republice dle metodického pokynu
Ministerstva zdravotnictvi Ceské republiky méa odbér krve z paticky ditdte provadét 5.
az 7. den po narozeni ditéte. Ve vétSin€ ptipadd je zde provadeén 5. den po narozeni

ditéte (Votava, Prochazkova, Lebl, 1999).

5.4 Obdobi roku 2000 az 2008

V letech 2000 az 2001 byla v Ceské republice vramci pilotni studie ovéfena
efektivita screeningu kongenitdlni adrendlni hyperplazie (Kolektiv autort, © 2018).
Vlivem dtkazt, které prokazaly selhani klinické diagnostiky, a vysledki z této studie,
neni tento screening celoplo$né v Ceské republice provadén (Votava, Kozich, Stastna,

2010). Pilotni studie probihala nejen v Ceské republice, ale také v zahrani¢i, a to
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v Makedonské republice. V Makedonii od roku 2002 probihala pilotni studie na
onemocnéni kongenitadlni hypotyre6zou. OvSem zafazena do novorozeneckého

screeningu mezi vyhledavané nemoci byla az o n¢kolik let pozd¢ji (Zdraveska et al., ©

2018).

Mezi nejmlads§i novorozenecky screeningovy program v Ceské republice fadime
novorozenecky screening cystické fibrozy. Pokud je toto onemocnéni diagnostikovano
do 2 mésict veku ditéte, ma tato choroba nejlepsi progndzu. Pilotni studie na screening
cystické fibrozy probéhla v letech 2005 az 2006. Tato studie tak prokéazala jeho ti¢innost
v nasich podminkach (Kolektiv autort, © 2018).

Vlivem védeckého a technologického pokroku se pocet chorob, které lze zjistit ze
suché kapky krve na filtrainim papiru v Ceské republice, stile zvySuje. Velmi
vyznamnym okamzikem bylo zavedeni tzv. tandemové hmotnostni spektrometrie
(Votava, Kozich, Stastna, 2010). Tandemova hmotnostni spektrometrie byla zaloZena na
pocatku 90. let (Ontario, © 2003). Pfi tandemové hmotnostni spektrometrii dochazi ke
komplexnimu rozboru celého spektra analyt, které jsou rozd€leny podle poméru
hmotnosti a naboje, jednim analytickym tkonem. Toto ndm umoznuje zachytit velké
mnozstvi dédi¢énych metabolickych poruch ze skupiny aminoaacidopatii vcetné

fenylketonurie (Votava, Kozich, Stastna, 2010).

Pomoci tandemové hmotnostni spektrometrie lze diagnostikovat vcetné
fenylketonurie 24 dédi¢nych metabolickych poruch (Chrastina et al., 2003). Na tuto
metodu probéhla pilotni studie v Ceské republice v letech 2000 az 2008 (Kolektiv
autorti, © 2016). Vyhodou této metody je, ze analyza jednoho vzorku trva zhruba 2,5
minuty, proto je tedy mozné vySetfit béhem jednoho dne nékolik stovek vzorki

(Chrastina et al., 2003).

V téchto letech doslo také v nekterych statech ke zménam v provadéni odbéru krve
z paty ditéte, mezi tyto staty se fadi napiiklad Némecko, ale i Ceska republika.
V Némecku se do roku 2000 provadély odbéry krve na screening novorozenci 3. az 5.
den. Po roce 2000 doslo v Némecku ke zménam a odbér je provadén 36 az. 72 hodin po
porodu (Gramer et al., © 2015). V Ceské republice je v tomto obdobi odbér provadén 4.
den po narozeni ditéte (Ondfichova, 2009).

Nékteré zahraniéni zemé byly oproti Ceské republice ve vyvoji novorozeneckého
screeningu stale v poptedi. Jednalo se napf. o Dansko, Spojené staty americké nebo
Holandsko. Od roku 2002 bylo v Dansku mezi vyhledavané nemoci zafazeno do

novorozeneckého screeningu jedno z onemocnéni poruch metabolismu. Jednd se o
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Deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin se sttedné dlouhym fetézcem neboli
MCAD (Lund et al., © 2002).

V USA v roce 2005 bylo doporuceno, aby déti, které se narodily v porodnicich
USA, byly testovany pomoci screeningu novorozencll az na 29 metabolickych
onemocnéni. V tomto roce tedy dosSlo k tomu, ze kazdy stat stanovuje podminky a
rozhoduje, kolik poruch metabolismu bude vySettovat. Na zdkladé toho doslo
k velkému poboufeni rodicli, protoze v kazdé nemocnici by se vySetfoval jiny pocet
nemoci (Guthrie, © 2005). O rok pozd¢ji probihalo v USA ve mésté Michigan testovani
pomoci novorozeneckého screeningu na jednu z nemoci poruch metabolismu, a to na
argininémii. Pfi tomto testovani, byla zjiSténa zvySena hladina argininu u 27
novorozencl, a to z 675000 vzorkd. U 22 novorozencli byl odbér na arginémii
opakovan. Po opakovani odbéru jiz méli vSichni testovani hodnotu argininu v mezich
normy. Kdy tento ptipad zdaraznil velky problém s urCenim pacienta s Argininémii (Jay

et. al., © 2012).

Také v Holandsku bylo o nékolik let pozdéji zafazeno do novorozeneckého
screeningu jedno z onemocnéni poruch metabolismu nazyvané jako deficit biotinidazy.
Toto onemocnéni bylo do pravidelného screeningu novorozencti v Holandsku zatazeno
za ucelem prevence zavaznych klinickych projevi. Tento deficit byl také vyhledavan
pomoci novorozeneckého screeningu v Jihozapadni ¢asti Nizozemska (Wiltink et al., ©
2016). Ke zménam vtomto roce dochazelo také v Makedonské republice, kde
probihala pilotni studie na onemocnéni kongenitalni hypotyredzou. Po ukonceni pilotni
studie byla v Makedonské republice tato nemoc zatazena mezi vyhleddvané nemoci

screeningem novorozencu (Zdraveska et al., © 2018).

V Ceské republice v roce 2006 byla po veskerych neshodach kone¢né zatazena
mezi celoplo$né vyhledavané nemoci pomoci screeningu novorozencli kongenitalni

adrenalni hyperplazie (Votava, Kozich, Stastna, 2010).

Nékteré zahraniéni staty byly naopak oproti Ceské republice ve vyhledavani nemoci
pomoci screeningu novorozencii zaostalé. Jednalo se napt. o Turecko. V tomto obdobi v
Turecku neexistoval celostadtni screeningovy program na onemocnéni vrozenou
hypotyredzou, a to z divodu chybéni epidemiologickych udaji o vyskytu tohoto
onemocnéni. Na zdklad€ toho bylo vytvofeno nékolik pilotnich studii. Tyto pilotni
studie byly zamétené na posouzeni vyskytu tzv. kongenitalni hypotyredzy. Tato studie
ukdzala v zemi vysoky vyskyt této choroby. Diky této studii byl 25. prosince 2006

v Turecku zahajen novorozenecky screening na onemocnéni kongenitalni hypotyreézou.
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V ostatnich zemich jako je Ceska republika, Kanada, Spojené staty americké, Mexiko &i
Japonsko jiz byl screeningovy program na vrozenou hypotyreézu davno vytvoren (Dilli

etal., © 2013).

5.5 Obdobi roku 2009 az 2011

Do této doby probihal v Ceské republice celoplosny laboratorni novorozenecky
screening na onemocnéni fenylketonurii, kongenitdlni adrendlni hyperplazii a
kongenitalni hypothyreosou. Od 1. ¥{jna roku 2009 doslo v Ceské republice v ramci
celoplosného laboratorniho novorozeneckého screeningu k zasadnim zménam

(Ondftichova, 2009).

Vroce 2009 se zacCala provadét po ukonceni pilotni studie metoda tandemové
hmotnostni spektrometrie. Tato metoda dokéaze zachytit velkou cast chorob. Pomoci této
metody lze zjedné kapky krve novorozence stanovit vice nez 50 metabolitl a na
zakladé¢ pomérti rozeznat az tfi desitky riznych dédicnych metabolickych poruch.
Nektera z téchto dédiénych metabolickych onemocnéni Ize 1éCit dietnim opatfenim

s frekventni vyZivou (Votava, Kozich, Stastna, 2010).

Diky této metodé dochazi v Ceské republice k rozsiteni celoploného
novorozeneckého screeningu az o 10 nemoci. Screening se v tomto roce v Ceské
republice rozsitil napf. o onemocnéni cystickou fibrézou (Votava, Kozich, Stastna,
2009). V tomto obdobi napt. Némecku provadi novorozenecky screening na 22 poruch a
Velké Britanie vyhledava pomoci screeningu novorozencl pouze poruch 6. Co se tyce
finan¢nich narokl na rozsiteni tohoto screeningu, tak ty nejsou astronomické. V Evropé
se napf. za vySetfeni tandemovou hmotnostni spektrometrii plati 10 eur a v USA 15
dolarii. U nas v Ceské republice je zatim ohodnocena 129 body, coZ neni viak mnoho

(Ondftichova, 2009).

Po zavedeni metody tandemové hmotnostni spektrometric se v Ceské republice
vroce 2009 novorozenecky screening roz$ifil na 13 vySetfovanych onemocnéni
(Pavlatova, 2009). Téchto 13 vySetfovanych onemocnéni pomoci laboratorniho
novorozeneckého screeningu je plné hrazeno z prostfedkii vefejného zdravotniho

pojisténi (Votava, Kozich, Stastna, 2010).

Na zdkladé novorozeneckého screeningu jsou u nas vyhledavana endokrinni
onemocnéni zvana kongenitalni hypothyerdsa a kongenitalni adrendlni hyperplazie.

Dale pomoci novorozeneckého screeningu vyhledavame dédi¢né poruchy metabolismu,
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jako je onemocnéni fenylketonurie, hyperfenylalaninémie a leucin6za neboli nemoc
javorového sirupu (Ministerstvo zdravotnictvi, 2009). Mezi dal$i vyhleddvané nemoci
v Ceské republice patfi deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin se stiedné
dlouhym fetézcem, deficit 3hydroxyacyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin
s dlouhym fetézcem, deficit acyl-CoA dehydrogendzy mastnych kyselin s velmi
dlouhym fetézcem, deficit karnitinpalmitoyltransferazy I deficit
karnitinpalmitoyltransferdzy 1I, deficit karnitinacylkarnitintranslokazy, glutarova

acidurie typu I a isovalerova acidurie (Ondiichova, 2009).

Mezi posledni tfinactou vySetfovanou nemoc fadime onemocnéni cysticka fibroza.
Toto onemocnéni je zaloZeno na stanoveni koncentrace imunoreaktivniho trypsinogenu,
a to pomoci tzv. imunoeseje (Votava, Kozich, Stastnd, 2010). Veskeré zmény, tykajici se
provadéni celoplosného laboratorniho novorozeneckého screeningu v Ceské republice
vroce 2009, jsou uvedeny v Metodickém pokynu, ktery byl vydan ministerstvem

zdravotnictvi roku 2009 (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2009).

V Ceské republice v tomto obdobi dolo také ke zménam z praktického hlediska, co
se tyce odbéru kapky krve u novorozencu. Dochazi ke zméné Casu v odbéru materialu
na vySetfeni. Doposud détska sestra odbér provadéla ctvrty den po narozeni ditéte
(Ondftichova, 2009). Nyni bude ale odbér provadén béhem 48 az 72 hodin (Ministerstvo
zdravotnictvi CR, 2009). Toto ndm umozni véasny zachyt nékterych onemocnéni, ktera
mohou manifestovat kolem patého az desatého dne zivota ditéte. Pro v€asny zachyt je
také velice dulezit¢é a podstatné, aby se filtratni papirky s materidlem odesilaly

z porodnic kazdy den (Ondfichova, 2009).

Metodicky pokyn, ktery vydalo ministerstvo zdravotnictvi vroce 2009, také
obsahuje nekteré body o rescreeningu. Zde jsou napi. uvedena pravidla o tom, které déti
musi postoupit rescreening mezi 8. az 14 dnem po narozeni. Podstoupit rescreening
musi napiiklad déti, kterym byl podan kortikosteroid nebo byl aplikovan jejich matce 48
hodin pred porodem. Rescreening musi také prob&hnout u déti s nizsi porodni hmotnosti
nez 1500 gramt (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2009). U novorozenci, ktefi nedosahli
tuto hmotnost, jim bude opakovany screening proveden az pii dosazeni této hmotnosti.
Také dosavadni protokoly, které se pouzivaly na zachyceni biologického materidlu, se
rusi, a budou pouzivany nové. Od této doby, budou vyuzivany samopropisovaci
dvojkarticky, kdy jedna z karticek se bude posilat na imunochemii a druhd na

tandemovou hmotnostni spektrometrii (Ondiichova, 2009).

Podstatné je také zminit se o laboratofich, do kterych v téchto letech pfislusné
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nemocnice Ceské republiky zasilaji biologicky material k vySetieni. Na vySetfeni
dédicnych poruch metabolismu pomoci metody tandemovéa hmotnostni spektrometrie se
jeden list karticky zasila na Ustav dédi¢nych metabolickych poruch do Vieobecné
fakultni nemocnice v Praze nebo do Laboratofe dédi¢nych metabolickych poruch, ktera
je ve Fakultni nemocnici v Olomouci (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2009). Kazda
porodnice, si miZe zvolit jednu z td&chto dvou laboratoii (Votava, Kozich, Stastna,

2010).

Druhy list karticky s biologickym materidlem novorozence na vySetfeni
kongenitalni hypotyre6zy, kongenitalni adrenalni hyperplazii a cystické fibrozy se zasila
do Fakultni nemocnice Kréalovské Vinohrady do laboratofe novorozeneckého screeningu
v Praze, nebo na Oddéleni klinické biochemie a hematologie do Fakultni nemocnice

v Brné (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2009).

Rozsifeni celoplosného novorozeneckého screeningu v Ceské republice v roce 2009
zasadné zvysilo efektivitu presymptomatického vyhledavani pacientii se vzacnymi
onemocnénimi. A diky tomu troveii novorozeneckého laboratorniho screeningu v Ceské
republice odpovida standartu ostatnich vyspélych stati Evropské unie (Votava, Kozich,

2014).

Pro zajimavost se v Ceské republice roku 2010 dle tidajii Ceského statistického
ufadu narodilo 117 163 Zivych novorozenct. Diky celoplosnému novorozeneckému
screeningu bylo vtomto obdobi zachyceno u 107 novorozencl nékteré z 13
vysetfovanych onemocnéni. U 44 vySetifovanych novorozencii byla prokdzana nemoc
kongenitalni hypotyredza. V tomto roce bylo potvrzeno, Ze rozSifeni celoplo$ného
novorozeneckého screeningu z 3 na 13 chorob bylo velice spravné rozhodnuti (Kolektiv
autori, © 2018). Tim, Ze v roce 2009 doslo k rozsiteni celoplosSného novorozeneckého
screeningu az o 13 nemoci, tak Ceska republika nepiedbéhla dobu, ale naopak dohani

vyvoj ve vyspélych zemi (Ondfichova, 2009).

Je dilezité se také zminit o screeningu v Ceské republice v roce 2011. Opét dle
idaji Ceského statistického ufadu se vtomto roce narodilo 108 673 Zivych
novorozencl. Screeningovym programem bylo vtomto obdobi zachyceno 82
novorozencl s nékterou z vysetfovanych 13 nemoci. I vtomto roce byla nejvice
zachycena nemoc kongenitalni hypotyredza, kterd byla prokazana u 38 novorozenci.
V obdobi tohoto roku jsou dostupné informace o prvnim pacientovi s cystickou
fibr6zou, u kterého doslo k falesn¢€ negativnimu vysledku novorozeneckého screeningu.

Tento novorozenec byl nastésti v€asné diagnostikovan jiz v prvnich tfech mésicich
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zivota (Kolektiv autorti, © 2018).

Onemocnéni cystickd fibr6za nepatfilo mezi nemoci vyhleddvané pomoci
screeningu novorozencii ve viech zemich. Zatimco se v Ceské republice onemocnéni
cysticka fibroza pomoci screeningu novorozencii celoplosné vyhledavalo, v jinych
zemich tomu bylo jinak (Ondfichova, 2009). V roce 2011 ve Spanélsku teprve probihala
na toto onemocnéni studie. Pii této studii bylo pomoci novorozeneckého screeningu
vysetfeno 83 198 novorozenct. U 84 novorozenci bylo toto onemocnéni prokdzano. Po
této studii bylo ve Svycarsku zafazeno onemocnéni cystickou fibrézou mezi

vyhleddvané nemoci screeningem novorozenct (Rueegg et al., © 2013).

V letech 2009 az 2011 je laboratorni novorozenecky screening dostupny v Severni
Americe, Australii, na Novém Z¢landu a v Evropé. Nicméné jeho vyvoj v nékterych
zemich jako napt. zem¢ Latinské Ameriky a Asie se jesté¢ pohybuje v ranych fazich

vyvoje. Obtizn¢ se také realizuje v celé Africe (Cirmanova, 2009).

5.6 Obdobi roku 2012 az 2014

Pocet vyhledavani nemoci pomoci screeningového programu v zahranici je velice
rozmanity, napi. v USA se vySetfuje az 50 rtznych chorob. Ve Spojenych stitech
americkych a v Evropé se jiz pomoci novorozeneckého screeningu vysetfovalo napf.

jedno z metabolickych onemocnéni zvané citrulinémie 1. typu (Rhee et al., © 2013).

V Ceské Republice byla od 1.10 2012 zahajena nové pilotni studie. Tato pilotni
studie byla zahdjena za UCelem rozSifeni novorozenecké screeningu o dalSich 20
nemoci. Cilem této pilotni studie je rozSifit novorozenecky screening o dalsi
onemocnéni, u kterych je mozna vc€asna diagnostika a 1écba, kterd ptiznivé ovlivni
pribéh choroby. Dal§im cilem této studie je zlepSit specifika screeningu kongentidlni
adrenalni hyperplazie, které jizZ v novorozeneckém screeningu jsou. Pro vysSetfeni téchto
dal§ich onemocnéni vyuzivaji laboratofe suché kapky krve vradmci rutinniho
novorozeneckého screeningu. Ony pouzivaji velmi citlivé metody s malou spotiebou
krevniho vzorku, proto se rodice, kteti vstoupi do pilotni studie, nemuseji obavat

nadmérného odbéru krve z paticky novorozence (autor neznadmi, 2012).

Tato pilotni studie probihala v Ustavu dédi¢nych metabolickych poruch ve Fakultni
nemocnici v letech 2012 az 2013 a byla soucasti grantu IGA ministerstva zdravotnictvi.
Pti této studii se vySetiilo az 50 tisic vzorkii novorozencii, a to z 58 rtiznych porodnic.

Ukazalo se, Ze 5 z 20 vysetiovanych metabolickych chorob je vhodné v Ceské republice
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zatadit do screeningového programu (Kolektiv autorti, © 2018).

K rozsifeni novorozeneckého screeningu nedochézelo pouze v Ceské republice, ale
také v zahrani€i, a to napfiklad v Texasu. O této zméné zde zacali uvazovat jiz roku
2007, kdy se pomoci screeningu novorozencu vyhledavalo pouze 7 nemoci. K rozsiteni
ale doslo az o né¢kolik let pozdéji, a to tedy roku 2012. Od tohoto roku je v Texasu
pomoci screeningu novorozencii vyhleddvano az 27 onemocnéni (Tiwana, Rascati,
Park, © 2012). TéhoZz roku byl v USA zafazen screening novorozencll mezi programy
Verejného zdravi USA. Po desetileti byl novorozenecky screening jedinym programem
Vetejného zdravi USA, ktery byl zaméfen na snizeni umrtnosti, morbidity a invalidity u
lidi, ktefi byly postizeni genetickymi chorobami (Bowen et al., © 2012).
Novorozenecky screening je ve Spojenych statech americkych povazovan za nejvétsi
geneticky screeningovy program. Rocné jsou ve Spojenych stitech americkych

vysetieny timto screeningem piiblizné€ az Ctyfi milidny novorozencti (Rose, © 2012).

Dle Ceského statistického ufadu se v Ceské republice v roce 2012 narodilo 108 576
zivych novorozencii. V téchto letech bylo v Ceské republice napiiklad odhaleno pomoci
novorozeneckého screeningu 16 novorozencii s cystickou fibrozou. Uroveit a vyvoj
novorozeneckého screeningu v letech 2014 v Ceské republice odpovida standardu
vyspélych stati Evropské unie a probiha zde bez jakychkoliv problémi (Kolektiv
autort, © 2018).

5.7 Obdobi roku 2015 az 2016

V roce 2015 se v Ceské republice dle Ceského statistického tadu narodilo 110 800
zivych novorozenct. Na dédicné metabolické poruchy bylo vySetieno pouze 110 492
novorozencl.. V tomto roce, bylo pomoci screeningového programu zachyceno u 87

novorozenct nékterou ze 13 ti vysetfovanych nemoci (Kolektiv autorta, © 2018).

O rok pozd&ji a to vroce 2016 se novorozenecky screening v Ceské republice
rozsifil o dalSich 5 metabolickych chorob, a to na zéklad¢ vysledkt pilotni studie, ktera
probihala v letech 2012 a 2013 v Ustavu dédi¢nych metabolickych poruch ve Fakultni
nemocnici v Praze (Gaillyovda, Vinohradska, 2016). Dne 31.5 2016 byl ve Véstniku
Ministerstva zdravotnictvi Ceské republiky vydan Metodicky pokyn k provadéni
celoplosného novorozeneckého laboratorniho screeningu a nasledné péce, ktery
roz§ifuje seznam 13 ti vySetfovanych nemoci na 18 (Kolektiv autort, © 2018). Mezi

téchto 5 onemocnéni fadime argininémii, citrulinémii 1. typu, homocystinurii z deficitu
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cystathionin beta-syntdzy, homocystinurii z deficitu methylentetrahydrofolatreduktazy a

deficit biotinidazy (Gaillyové, Vinohradska, 2016).

V Ceské republice, se tedy od 1. &ervna roku 2016 celoplosné vysetiuje pomoci
laboratorniho novorozeneckého screeningu 18 onemocnéni. V metodickém navodu, se
také nachazi podrobnéjsi prehled informaci pro rodice novorozence, vzorovy formulaf
informovaného souhlasu s novorozeneckym laboratornim screeningem. Dilezité je
zminit se také o zméné v wuchovani pouzitych dvojitych samopropisovacich
screeningovych karticek. V predeslém metodickém néavod¢, ktery byl platny do 31.5
2016, byla doba skladovani stanovena na minimaln¢ 5 let (Ministerstvo zdravotnictvi
CR, © 2010). Od 1. Cervna 2016 se doba skladovani samopropisovacich
screeningovych karti¢ek (viz Pfiloha 2) zménila a poskytovatelé, kteti provedli
laboratorni screeningové vySetfeni, museji tyto karticky uchovavat po dobu 5 let

(Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2016).

Urcenou dobu skladovani screeningovych karti¢ek také maji ostatni zemé Evropy. V
Belgii, Holandsku, Chorvatsku nebo ve Velké Britanii je doba uchovani
samopropisovacich karticek pro laboratorni novorozenecky screening stejna jako
v Ceské republice, tudiz 5 let. Zatim co v Estonsku je doba uchovani 100 let, ve

gpanélsku, Polsku, Mad’arsku a Francii pouze 1 rok (Gaillyova, Vinohradska, 2016).

Dalsi vyvoj laboratorniho novorozeneckého screeningu neni v Ceské republice
znam. Posledni vyvoj laboratorntho novorozeneckého screeningu je uveden
v Metodickém pokynu, ktery byl vydan Ministerstvem zdravotnictvi Ceské republiky
31. kvétna 2016. V soucasné¢ dobé se pomoci laboratorniho novorozeneckého

screeningu celoplogné vyhledava 18 nemoci (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2016).
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6. Vyvoj novorozeneckého screeningu v sirSim pojeti

Do novorozeneckého screeningu v Sir§Sim pojeti fadime pravidelné vySetfeni
détskym lékatem, ktery patrd po vrozenych vyvojovych vadach nebo infekcich u déti
nejen v obdobi po jejich narozeni, ale také v obdobi kojeneckém a béhem dalSich
mésict staii ditéte (Muntau, 2014). Dulezité¢ je také vySetfeni ortopedem, ktery
vyhledava vrozené vyvojové vady kycli. Dale do novorozeneckého screeningu v Sir§im
pojeti fadime také vySetfeni o¢nim lékafem, ktery patrd po vrozeném ocnim zakalu.
Nesmime zde zapomenout také na vySetfeni sluchu a na ultrazvukové vysetieni ledvin

(Ceska lékaiska spole¢nost, © 2017).

6.1 Novorozenecky screening sluchu

Screening sluchu novorozencu se déla za ucelem vcasného odhaleni vady sluchu
(Skvriidkova, BureSovd, Hlavackova, 2016). Je velmi dalezité vadu sluchu
diagnostikovat v co nejcasnéjSim veku ditéte (Kominek et al., 2012). Vice nez polovina
sluchovych vad vzniké na genetickém podkladé. Piiblizn€ 40 procent vad sluchu je jiz
ziskano pied narozenim nebo v postnatalnim obdobi (Skvriiakova, BureSova,
smyslem. Zrakovou vadu u novorozence vétSinou odhalime dfive a snadnéji nez vadu

sluchu (Jungwirthova, 2003).

V minulosti bylo vySetfeni sluchu prfedevS§im v rukou pediatra, kdy pouze on
provadél orientacni vysetieni sluchu. U novorozenct je kazdy pediatr odkazan na
nepodminéné reflexy, jako je napf. Moroiv reflex, a na silné zvukové podnéty
(Pluhackova, Szetei, Dolnickova, 2015). Ostatni subjektivni zkousky, které jsou pro
vySetieni sluchu mozné, totiz vyzaduji nutnou aktivni spolupréaci ditéte, a to u
novorozence ani kojence nelze (Jungwirthova, 2003). Velmi podobné provadi sluchovou
zkousku pediatr ve 4 a 5 mésicich. V 8 mésicich sleduje pediatr reakce na tiché podnéty,
kdy by se melo dité otoCit za zvukem, ktery Iékat nebo sestra ucelné vytvori

(Pluhéackova, Szetei, Dolnickova, 2015).

K vySetfovani sluchu u novorozencii a malych déti se tedy pfed nckolika
desetiletimi pouzivany pouze piskavé gumové hracky. Kdy détska sestra nebo 1ékar
vytvofil zvuk pomoci gumové hracky za zady ditéte a sledoval jeho reakci
(Jungwirthova, 2003). Klasické sluchové zkousky s hlasitou feci a Sepotem je dité

schopno az od 3 let véku, kdy ma jiz vytvofenou aktivni slovni zasobu, proto se
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vétSinou jednostrannd nedoslychavost i1 hluchota zjistila az ve Skolnim véku ditéte

(Pluhackova, Szetei, Dolnickova, 2015).

Jiz vroce 1965 se Ve Spojenych stitech americkych jisty Babbidge zminil o
dualezitosti zavedeni urcitych postupi, které by vedly k ¢asné identifikaci a zhodnoceni
sluchovych vad (Centers for Disease Control, © 2016). Otologové a audiologové byly
velmi zaujati moznosti vysetfeni sluchu pomoci screeningu novorozenct (Bernheimer,
Keaster, Linthicum, © 1972). Profesorovi Kempovi se v roce 1978 povedlo prokazat
aktivni produkci akustické energie, kterd je emitovana zevnimi vlaskovymi bunikami.
Profesor Kemp také prohlasil, Ze transistentni otoakustické emise jsou akusticky
komplex, ktery lze zaznamenat prakticky u kazdého clovéka s normalnim sluchem.
Jedna se tedy o vysSetieni pomoci otoakustickych emisi (Novak, 2003). Tato metoda se

da povazovat za objektivni (Slapak et. al., 1999).

Ve Spojenych statech americkych zvetejnil vybor pro vzdélavani neslySicich roku
1988, ze tézkd porucha sluchu je vétSinou ve Spojenych statech americkych
diagnostikovana u ditéte pozd¢, a to az kolem 2,5 roku jeho veku. Tato informace byla
pro Spojené staty americké velmi podstatnda a vSe smérovalo k tomu, ze se Ve
Spojenych stitech americkych od roku 1993 testuji vSichni novorozenci pied
propusténim z porodnice. Jiz od tohoto roku je screening v USA provadén celoplosné

(Centers for Disease Control, © 2016).

Ceska republika byla v oblasti screeningu sluchu oproti USA pozadu a screening
sluchu byl v Ceské republice dlouhodobé provadén pouze u rizikovych skupin
novorozencl. Do této skupiny pfedevSim patfili novorozenci s nizkou porodni
hmotnosti, s nizkym gestacnim staifim, nebo novorozenci s postnatdlnimi riziky, mezi

které fadime napft. respira¢ni dechovou tisent (TobiaSova, Petrzalkova, 2015).

Jiz od roku 1990 se v Ceské republice provadél screening sluchu u rizikovych
novorozencli napi. v pardubické nemocnici. V pocatku toto vysetfeni provadély
audiologické sestry, které dochazely na oddéleni novorozenct kdykoliv, kdy bylo
potieba. Pozdéji, z divodu zajisténi screeningu sluchu 365 dni v roce a 24 hodin denné,
byly proskoleny vramci vySetteni TEOAE novorozenecké sestry (Skvriidkova,

Buresova, Hlavackova, 2016).

Zjisténi kvality sluchu u novorozencii se jiz vySetfovalo pomoci otoakustickych
emisi, neboli TEOAE. Jedna se o neinvazivni objektivni metodu, pfi které¢ vyuzivame
vlastnosti zdravych vlaskovych bungk, které vysilaji bud’to samovolné nebo na tichy

zvukovy podnét vlastni zvukovou energii. Tato energie je zaznamenavana pomoci sondy
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a pristroje ze zevniho zvukovodu. V této dob& bylo vySetfeni TEOAE provadéno
vramci grantu, kdy jeho cilem bylo vytvofit kvalitni screeningovy program

(Reitknechtova, Hornik, Slapak, 1998).

Vysetieni je plné hrazeno z vefejného zdravotniho pojisténi, ovSem o provadéni
screeningu sluchu zcela zavisi na zdravotnickém pracovisti. V roce 2001 také
nemocnice Ceské Bud&jovice provadéla screeningové vysetieni sluchu u vybranych
skupin novorozencti (Adensamova, Zizkova, Klimova, 2001). A v roce 2006 byla prvni,
kterd zahajila screeningové vySetfeni sluchu u vSech novorozencii (TobiaSova,
Petrzékova, 2015). Také na Slovensku doSlo téhoz roku k zavedeni screeningového

vySetfeni sluchu u novorozenct (Kubackova, 2014).

V roce 2007 se ptfidala nemocnice v Pardubicich a v roce 2008 se také zapojila
Fakultni nemocnice Ostrava a dal$i jiné nemocnice, které provadély vysetfovani sluchu
pomoci otoakustickych emisi (TobidSova, Petrzakova, 2015). Lze fici, Ze screening
sluchu novorozenci se v Ceské republice zavadi od roku 2007 (gkvrﬁékové, Buresova,

Hlavackova, 2016).

Béhem dalsich let nedoslo v Ceské republice ke zménam tykajicich se screeningu
sluchu u vSech novorozencti. V roce 2011 se tedy screening sluchu u vSech novorozenct
v Ceské republice provadél pouze v Ceskych Bud&jovicich, v Praze, v Pardubicich a

Ostrave (Slezakova et. al., 2011).

V roce 2012 jiz provadély ploSné screeningové vySetfeni sluchu sousedni zemé
Ceské republiky, a to Némecko, Polsko a Slovensko (Spivak, 1997). I dalsi zemé maji
v téchto letech velmi dobré zkuSenosti s celoplo$nym zavedenim tohoto screeningu.
Jednad se napf. o Australii, Kanadu nebo Japonsko. Tyto zemé k vySetfeni sluchu

vyuzivaji také metodu TEOAE (Potmésilova, 2009).

V Ceské republice vtomto roce neni plo$ny screening novorozencii oproti
sousednim zemim provadén (Kominek et al., 2012). Bylo by tedy vhodné i u nas
celoplos$ny screening sluchu zavést, a to za ¢elem vcasné diagnostiky poruch sluchu a
za ucelem piedchdzeni opozdéného vyvoje teci, psychosociadlnich a kognitivnich
schopnosti ditéte (Spivak, 1997).

Mnoho odbornikl se u nas o plosné screeningové vysetieni sluchu snazilo. Na
zéklad¢ toho doslo ke zpracovani standardu. Cilem téchto standardii bylo sjednoceni
postupli, které se pouzivaji pii provadéni screeningového vySetfeni sluchu. Tyto

standardy byly obsazeny v metodickém pokynu v roce 2012, které¢ vydalo Ministerstvo
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zdravotnictvi Ceské republiky (Tobidskovd, Petrzilkova, 2015). Bohuzel ale tento
metodicky pokyn neni zdvazny k tomu, aby byl screening sluchu u novorozencti plosné

provadén, i pres legislativni podporu (Skvriidkova, Buresova, Hlavackova, 2016).

Tento metodicky pokyn, ktery byl vydan v dubnu roku 2012, obsahuje nékolik
ustanoveni o postupu provadéni screeningu sluchu u novorozence. Je zde déno, ze se na
novorozenecky screening sluchu pouziva vySetteni TEOAE, neboli vySetfeni
transientné evokovanych otoakustickych emisi (Heger, 2012). Pfi tomto vySetieni, se
pouziva specialni pfistroj, ktery zachycuje zvuky vydavajici sliznici ucha (Veleminsky,

2017).

Jednd se o vySetieni, které lze provést pomoci jednoduchého pfistroje, kdy je
spicimu novorozenci zavedena sonda piistroje do zvukovodu. Pfistroj automaticky vysle
zvukovy podnét a pomoci sondy, ktera je zavedena ve zvukovodu novorozence, se
automaticky zméti odpovéd’ vlaskovych bunck. Podstatné je, Ze novorozenec musi byt
v klidu (Kominek et al., 2012). Nesmi tedy plakat, nebo pohybovat hlavi¢kou. Vse totiz
vede k ruSivym Sumim a nasledkem toho by byl vysledek vySetfeni velmi zkresleny.
Velmi prospésné pro vySetfeni tedy je, kdyz dité¢ spi (Mala, 2014). Toto vySetfeni neni

vibec ¢asove narocné, protoze trva par desitek vtefin (Kominek, 2010).

Tento metodicky pokyn dale doporucuje, kdy by mél byt screening u novorozence
provadén. U fyziologickych novorozenci by se mél dle metodického pokynu 2012
screening sluchu provadét na novorozeneckém oddéleni 2 az 4 den po narozeni. U
predCasné narozenych déti by se mél délat 2 az 4 den korigovaného véku z divodu
dosazeni zralosti sluchové drahy. Je zde také uvedeno, ze se novorozenecky screening a
rescreening u novorozencu ¢i kojencii vzdy provadi ve spanku nebo ve stavu klidné
bd¢losti ditéte. V mistnosti, ve které je screening provadén, nesmi byt hlu¢no. Screening
sluchu u novorozence ¢i kojence provadi bud proskolena sestra z novorozeneckého
oddéleni, nebo pracovisté¢ ORL ve spolupraci s pfislusnym lékafem, a to napf. pediatrem

nebo neonatologem (Heger, 2012).

Kominek et al. (2012) uvadi, ze by mé¢l byt screening sluchu provadén
novorozeneckou sestrou nikoliv sestrou z oddéleni ORL, protoZe zdkladni pfedpoklad
dobrého vysledku screeningu sluchu u novorozence je spravny a optimalni vybér doby
pro toto vySetieni. Jednd se o dobu, kdy je dité v klidu. To bohuzel sestra ORL, ktera na

novorozenecké oddé€leni pouze dochéazi, nemuze odhadnout.

Je zde také uvedeno, Ze se tento screening sluchu provadi na zaklad¢ souhlasu

rodice nebo zédkonného zastupce ditéte, kdy je nutné podepsat tzv. informovany souhlas.
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Je dilezité¢ zminit se také o vysledcich screeningu sluchu, které jsou také obsahem
tohoto metodického pokynu. Vysledek vySetieni mize byt pozitivni, tedy fyziologicky,
nebo negativni, tedy abnormalni. Pokud se ukaze vysledek jako negativni, neboli
abnormalni, je nutné¢ zkontrolovat prichodnost zvukovodii a vySetieni opakovat

s odstupem minimalné€ 24 hodin (Heger, 2012).

Pokud je prvni vysledek vySetfeni negativni, hned to neznamend, ze dité neslysi.
Negativni vysledek vySetfeni mize byt zpiisoben neklidem ditéte, zbytkem plodové
vody ve stiedousi, nebo mazem ve zvukovodu. Je tedy velice nutné toto vySetieni znovu
zopakovat pred propusténim z porodnice (Kominek et al., 2012). D¢ti, u kterych se
potvrdil negativni vysledek i po opakovani screeningu sluchu, jsou posilany do 1 mésice
k opakovéani druhého rescreeningového vysetieni sluchu na pracoviste ORL (Heger,

2012).

Vroce 2014 probihalo v Ceské republice vyzkumné Setieni na screeningové
vySetfeni sluchu. Tento vyzkum se uskutecnoval v krajskych a fakultnich nemocnicich.
Do vyzkumného Setfeni se zapojilo 90 nemocnic z celé Ceské republiky. Vysledky
vyzkumného Setieni ukazaly, ze z 90 nemocnic pouze 3 nemocnice screening sluchu
neprovadéji. Timto vyzkumem bylo dale zji§téno, ze 70 nemocnic Ceské republiky
provadi screening sluchu jesté pred propusténim novorozence. Tento vyzkum také
poukézal na 9 nemocnic, které screening sluchu provadi u novorozencii aZ po jejich
propusténi. Vysledky vyzkumného Setfeni dale odhalily, ze novorozenecky screening
sluchu u viech novorozencii provadi 83 nemocnic v Ceské republice a jedna nemocnice
provadi screening sluchu pouze u rizikovych novorozenct. Toto vyzkumné Setfeni
ukéazalo, Ze doSlo ke zlepSeni materidlniho zajiSténi provadéni screeningu sluchu
v porodnicich. Kolem roku 2015 se ke screeningu sluchu v Ceské republice hlasilo az

90 nemocnic (Havlikova, Zelenik, Kominek, 2015).

V soucasnosti se také pro prvni vySetieni sluchu novorozencl nejcastéji pouziva
metoda TEOAE (viz Pfiloha 3) neboli metoda méfeni transientné¢ evokovanych
otoakustickych emisi (Skvriiakova, Buresova, Hlavackova, 2016). Déle se také vyuziva
metoda zvana AABR, pii které se automaticky zaznamenavaji sluchové evokované
potencialy mozkového kmene. Ob& metody lze pouzit samostatné, nebo v kombinaci
(Havlickova, Polackova, Viteckova, 2015). Nevyhodou pfistroje pro metodu TEOAE
je, Zze nezachyti retrokochlearni sluchové vady, proto néktera pracovist¢ kombinuji tyto
dvé metody, a to pfevazné u rizikovych novorozenct, u kterych se tato vada sluchu

Castéji vyskytuje. Pokud je potifeba podrobného vysetfeni sluchu, vyuzivame metodu
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zvanou BERA. Pfi této metodé¢ dochédzi k vySetteni kmenovych evokovanych

potencialti. (gkvrﬁékové, Buresova, Hlavackova, 2016).

Co se tye zavedeni celoplo§ného screeningu sluchu u novorozencti v Ceské
republice, jedna se o velmi dlouhodoby proces. Jednotliva zdravotnickd zatfizeni se
museji vyrovnat s nékolika ukony. Tyto ukony spocivaji v ndkupu pfistrojii, proskoleni
zdravotnickych pracovniki nebo napi. zajiSténi stejnych podminek pro provadeéni
screeningu sluchu u novorozenct a také evidenénich vysledki. I prestoze se v Ceské
republice jednotlivé porodnice shoduji s nazorem, ze provadéni celoplosného
screeningu sluchu je velmi vyznamné, tak praktickd realizace ve vétSiné kraja velmi

zaostava (Skvrﬁékové, Buresova, Hlavackova, 2016).

VySetteni t€émito metodami je pro novorozence nebolestivé a v zddném piipadé mu
nemuze ublizit. Screeningové vysetfeni sluchu u novorozenct podléhad informovanému
souhlasii rodici, a je na kazdém rodici, zda necha podrobit své dit¢ tomuto vySetieni

(Mészarosova, © 2015).

6.2 Novorozenecky screening kycli

Za nejcCastj$i vrozenou vyvojovou vadu pohybového aparatu u novorozenci je
povazovéna dysplazie kycelniho kloubu. Tato vada se vyskytuje u 3 az 5 procentech
novorozencu (Lorenz, 2016). Riziko dysplazie kycelniho kloubu se zvySuje pii porodu
koncem péanevnim. Divky jsou Castéji postizeny nez chlapci (Muntau, 2014). V ptipadé
dysplazie kycli maze jit o poruchu kycelni jamky, stehenni kosti, nebo také o poruchu
déti se musely podrobovat operacim, nebo dokonce ziistavaly invalidni (Veleminsky,
2017, s. 75). Uz od starovéku je znama vrozena dysplazie kycelniho kloubu.
Hippokrates roku 460 - 370 pt. n. 1. povazoval vrozenou luxaci kycelniho kloubu za
traumatickou udalost a tvrdil, ze vznikla nasledkem urazu v dobé¢ téhotenstvi. Pluchartos
(42 - 125 n. L.) prohlésil, ze pro zajisténi spravného ristu a zdravych koncetin by se déti
nemély pevné balit. V oblasti prevence a 1é€by subluxace kycCli se u nas v roce 1938
proslavil profesor Bedfich Frejka, ktery doporucil pefinku plnénou prachovym petim.
Za vyznamnou osobnost Ceské republiky je také povazovan profesor Arnold Pavlik,
ktery v vroce 1942 1écil displazii limitaci pohybu kycelniho kloubu pomoci
Pavlikovych timinkl. Tyto Pavlikovy tfminky se pouzivaly v 70. letech 20. stoleti po
celém svéte (Kassaiova, Frydrychova, Ostéadal, 2015). A pouzivaji se stale dodnes

(Estheticon, © 2018).

32



Prevence dysplazie kyc¢li se do roku 1970 délala az kolem 3. mésice véku ditéte, a to
pomoci rentgenu. Podstatné je zminit se o roce 1964. V tomto roce ortoped Ivan
Postolka vytvotil pomticku, ktera branila luxaci, neboli vykloubeni ky¢li. Tato pomticka

se nazyva Postolkovy nohavicky (Kassaiova, Frydrychova, Ost’adal, 2015).

Kolem roku 1972 se Ortopedické odd¢€leni v Hradci Kralové vénovalo problematice
1écby dysplazie kycelniho kloubu, a to u déti do 3 mésicii. K tomuto kroku je vedla
nalezem do ortopedické ambulance v pribéhu 2 nebo 3 mésice veéku ditéte. Tedy jeste
pied preventivnim rentgenem. Uz zde se tedy snazili o preventivni vySetfeni kycli u
novorozencl v prvnim tydnu Zivota, poté kontrolné€ v 6 az 8 tydnech véku ditéte a dale
po 3 mésicich pomoci rentgenu. Vyznamné¢ zde doséahli snizeni luxaci a subluxaci ve 3.

meésicich véku ditéte (Pokorna, 1972).

Véasné vyhledavani novorozencti s vrozenou dysplazii kyc¢li a nasledné 1éceni bylo
uz velikym pokrokem. I pfesto se jedna o Casto diskutované a problematické téma. Jiz o
nekolik let pozdéji se ukazal vzrist vyskytu dysplazie kycelniho kloubu a také jeho
netspésna Casna lécba. Dale se také zjistilo, Ze 1 pfes pravidelné vySetiovani
novorozencli nedoslo k poklesu poc¢tu nepoznanych piipadii pfi narozeni (Komprda,
Pink, 1985). Toto vSe dovedlo nékteré autory k mySlenkam, zda ma vibec Casné

vysetfovani ky¢li u novorozencti smysl (Skrabal, 1982).

I ptes velké mnozstvi nepoznanych vrozenych dysplazii kycCli se nakonec doslo
k zavéru, Ze jsou vysledky celkem uspokojivé. T¢zsi vady dislokované kycle se povedly
bud’ vylécit, nebo z nich udélat vady mensi (Komprda, Pink, 1985). I pfes to v§echno se
nastesti vétSina dale snazila o zlepSeni organizace a diagnostiky. Jednalo se napf. o to,
7e by novorozence vySetfovali pouze velmi zkuseni ortopedi (Skrabal, 1982). Z toho
vseho vyplynulo, Ze je velice podstatné provadét vysetieni kycli jiz v porodnici, a to
zkuSenym ortopedem v den narozeni a pted propusténim. Poté je také dulezitd kontrola

pomoci rentgenu ve 3 mésicich (Komprda, Pink, 1985).

V Ceskoslovensku se vrozena dysplazie kycelntho kloubu vyskytovala
nadprimérné. Na vyznamném vySetfovani a zlepSovani 1écby se podilela ortopedie
v Cechach a na Slovensku. V roce 1977 doglo k zavedeni opakovanych klinickych a
rentgenologickych kontrol ky€li u novorozencl. Diky tomu se vrozené dysplazie
kycelniho kloubu u novorozencii vcas odhalily a 1éCily. Opakované klinické a
rentgenologické vysetfeni ky¢li u novorozencti nezavedlo pouze Ceskoslovensko, ale

také dalsi vyspélé zemé svéta. V roce 1981 doslo k velkému pokroku ve vysetiovani
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ky¢€li u novorozencti. Od tohoto roku jsou kycle u novorozenct vysetfovany pomoci
sonografického vysetfeni. Toto sonografické vysetfeni bylo zavedeno dle pana profesora

Grafa (Kassaiova, Frydrychova, Ostadal, 2015).

Sonografické¢ vySetfeni, zpravidla vytésnilo vySetfeni rentgenem. Pokud
ortopedicky lékat zjisti normalni ultrazvukovy nalez kycli pti opakovaném ultrazvuku,
neni potieba rentgen kycli provadét (Gregora, Paulova, 2008). Pravidelné vySetieni
ky¢li u novorozencti pomoci ultrazvuku zavedla jako rutinu prvni Ceska republika

(Lorenz, 2016).

Vysetfeni ky¢li novorozenct dostalo v Ceské republice pravni ramec v roce 1996,
kdy Ministerstvo zdravotnictvi vydalo ve Véstniku Ministerstva zdravotnictvi
Metodicky pokyn, ktery se tykal vySetfovani kycCli. Jednalo se o systém Trojiho sita
(Kassaiova, Frydrychova, Ostddal, 2015). Tato metoda byla zalozena jiz pfed rokem
1982 (Skrabal, 1982). Tento metodicky pokyn uvadi, Ze kazdé dit&, které se narodi ve
zdravotnickém zatizeni v Ceské republice ma pravo na klinické vySetieni ortopedem, a
to v prvnim tydnu po narozeni. Dale je také potieba, vySetiit déti sonograficky, a to

nejdéle do tii tydnt po narozeni.

Screeningové vySetfeni kyC¢li u novorozencti slouzi k odhaleni vrozenych
vyvojovych vad. V soucasné dob¢ se screeningové vySetieni kycli sklada z 3 etap, které
na sebe jednotlivé navazuji (Lorenz, 2016). Jednd se o klinicka a sonograficka
vyseteni, kterd provadi ortopedicky I€katf. V prvni etapé jsou vSichni novorozenci
vysetieni 3. az 5. den po narozeni (Lorenz, 2016). Prvni vySetieni kyc¢li tedy probiha
v porodnici, kde se dit¢ narodi. Pfi propuSténi dostane matka od ortopeda ditéte
1ékatskou zpravu, kterou vyuzije na druhou etapu vysetieni ky¢li u spadového ortopeda
(Estheticon, © 2018). Druha etapa vySetfeni probihd koncem Sestinedéli, z pravidla
mezi 6. az 9. tydnem zivota ditéte. Mezi 12. az 16. tydnem véku ditéte probiha treti
etapa vySetfeni. V pfipad¢ potfeby se také pofizuje rentgenovy snimek, ktery se déla pii
zjisténi patologického stavu. Tento patologicky stav zjisti ortopedicky 1ékai pomoci
klinického nebo ultrazvukového vysetieni (Lorenz, 2016).

Sestra si pii vySetfeni kycCli pfevezme dit€é od matky a polozi ho, dle vybaveni
zdravotnického zatizeni, bud’ do molitanové kolibky, nebo na lehatko. Dulezité je, aby

bylo dit¢ ulozeno do polohy na bok, aby mohl ortopedicky l€kat provést vySetieni
jednoho a poté druhého kycelniho kloubu (Estheticon, © 2018).

Na screeningové vySetfeni ky€li u novorozencli a kojencit musi bezprostfedné

navazovat 1écba (Kassaiova, Frydrychova, Ostéadal, 2015). Vzdy je nejprve zvolena
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1écba konzervativni a poté az 1écba operacni. Nejcastéji se pii dysplazii ky¢li vyuziva
Sirokého baleni. Sestra si nachysta tfi latkové pleny, které vlozi ditéti naSiroko mezi
nozicky tak, aby se dosahlo spravného roznozeni nozicek. Je duleziti poucit maminku,
ze pti pouzivani papirovych plen ulozi latkové pleny na ni. Tyto latkové pleny je mozné
v dne$ni dobé zafixovat ortopedickymi kalhotkami, které jsou volné prodejné v kazdé
1ékarng. Dale se také vyuzivad pomtcka tzv. Frejkova pefinka, Wagnerovy puncosky,
nebo Pavlikovy tfmeny. Pavlikovy timeny dité nosi zhruba od 6. az 8. tydne véku.
ortopedickym lékafem. Lécba trva zhruba 3 az 4 mésice a tato 1écba je ti¢inna zhruba do
9 mésici veku ditéte (Estheticon, © 2018). Pokud je u novorozence zjisténa tézka
forma dysplazie kyc¢elniho kloubu nebo jeho vykloubeni, musi byt dit¢ hospitalizovano
a probiha u ného tzv. distrak¢ni rezim neboli Over head trakce. Pfi Over head trakci se
snazime o navraceni hlavice kycelniho kloubu zpét do jamky. Tento distrakéni rezim

trva zhruba 6 tydnii (Levitova, Hoskova, 2015).

Aby byla konzervativni 1écba Gspésna, je dulezité spravné nasazeni pomticky, kterou
1ékai ur¢i. Nesmime opomenout edukaci rodici a také je velmi dulezitd klinickd a
sonografickd kontrola, kterda musi byt pravidelna (Kassaiova, Frydrychova, Ostadal,

2015).

6.3 Novorozenecky screening zraku

Kazdé¢ dité pfi narozeni vnima svét pouze mlhaveé. Uplné nejdiive sleduje oci a poté
oblicej. Jeho zrak se postupem vyviji tak, jak roste. Znamena to tedy, Ze po narozeni ma
dité oci jest¢ nezralé. Vse se ale vyviji rychle. V jednom mésici se zvladne divat na

hrac¢ku, a zhruba ve druhém mésici ji sleduje (Strofova, Teplanova, 2014).

Dulezité¢ je veédét, Ze v soucasné dobé mezi poporodni screeningové vySetfeni
détského lékare, které probiha nékolik dni po narozeni ditéte, patii vySetfeni o¢i (Nase
porodnice, © 2017). Jednd se o vySetieni, které se zaméefuje na v€asné odhaleni tzv.
vrozen¢ho Sedého zakalu neboli katarakty (Veleminsky, 2017). Toto vySetfeni lékar
provadi pomoci Oftalmoskopu (viz Piiloha 4) (Adensamova, Zizkova, Klimova, 2001).
Jednd se o specidlni piistroj, ktery v roce 1851 objevil némeckéd filosof Hermann
Helmholtz. Jiz pfed nim Jan Evangelista Purkyné popsal v roce 1823 zakladni princip
tohoto vySetfeni (u Lékare, © 2008).

V Ceské republice vznikl projekt, ktery se zabyval komplexni pé&i o déti s vrozenou
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kataraktou. Vznikl diky spolupraci Ceské oftalmologické spolegnosti s Ceskou
neonatologickou spolecnosti. Podstatné je si definovat, co znamend onemocnéni
vrozena katarakta. Jednd se o onemocnéni, které je velice Castou pti¢inou détské slepoty
a dochazi pti ném k vrozenému zakaleni Coc¢ky neboli Sedému zakalu. Slepoté Ize vSak
predejit, pokud je toto onemocnéni véas podchyceno a lé¢eno (Cernd, Kolaiikova,
Pazlarova, 2001). U malych déti se mohou vyskytovat i dalsi onemocnéni zraku, jako je
napf. Silhani, astigmatizmus, tupozrakost, vysoka dalekozrakost nebo kratkozrakost

(Strofova, Teplanova, 2014).

Projekt, ktery se zabyval Komplexni péci o déti s vrozenou kataraktou, ma Ctyfi
soucasti. Mezi tyto soucdsti patii screeningové vysetieni zraku, operativni zakrok, ktery
je vhodny provadét nejlépe v 1 tydnu zivota, uprava neptitomnosti Cocky v oku a feSeni
dlouhodobych nasledki, kdy nejcastéjSim problémem je tupozrakost a glaukom. Pro nas
novorozencl v prvnich dnech Zivota v porodnici (Cemé, Kolarikova, Pazlarova, 2001).
Jedna se o screeningové vysetieni o€, pii kterém dochézi k jednoduchému prosviceni
kazdého oka, a to pomoci tzv. oftalmoskopu (Strofova, Teplanova, 2014). Toto vysetieni

je nadstandardni a ditéti nezptisobuje zadnou bolest (Nase porodnice, © 2017).

V Ceské republice se screening vrozené katarakty zacal jako prvné provadét v Praze
a to vporodnici v Motole. Po t¢ se postupné zacaly v provadéni tohoto screeningu
pridavat i dalSi porodnice. Dne 1.12 roku 1999 se do projektu ptidalo dalSich 30
porodnic Ceské republiky. Jiz roku 2001 bylo ziejmé, Ze by se toto screeningové
vysetieni mélo rozsifit i do ostatnich porodnic Ceské republiky (Cernd, Kolaiikova,

Pazlarova, 2001).

V roce 2001 screeningové vysetieni o¢i u vSech novorozencu jiz provadéla napt.
nemocnice Ceské Budgjovice. Dochazelo k nému vzdy 4. az 5. den po narozeni, tedy
pfed propusténim novorozence domul. Prevence a v€asna lécba vrozené katarakty
pfinesla velmi dobré vysledky. V tomto roce v nemocnici Ceské Bud&jovice bylo
pomoci screeningu vySetfeno kolem 400 novorozenych déti. U jednoho z nich byla

zachycena vrozena vyvojova vada oka (Adensamova, Zizkova, Klimova, 2001).

Screeningové vySetfeni vrozené katarakty probihalo v téchto letech také v zahranici.
Jednalo se napf. o Velkou Britanii, kde wvySetfeni vrozené katarakty probiha
dvoustupniové. K prvnimu vySetteni o¢i dochdzi jiz v porodnici. Druhy stupeii vySetfeni
o¢i probihd u praktického détského 1ékatre zhruba ve 4. az 6. tydnu véku ditéte. Behem

jednoho roku se ve Velké Britanii podchyti az 250 déti s vrozenou kataraktou a polovina
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znich je zachycena pomoci novorozeneckého screeningu oc¢i. Toto screeningové
vySetfeni o¢i je také doporuovano v USA a v ostatnich zemich Evropy, protoze
vyhledavani katarakty u déti pomoci screeningového vySetfeni, se odsvédc¢ilo jako

velmi piinosné (Cerna, Kolaiikova, Pazlarova, 2001).

Roku 2004 se v Ceské republice screeningové vysetieni na vrozeny Sedy zékal
provadélo u vSech novorozencii. K vySetfeni dochazelo jiz v porodnici, zhruba 3. az 5.
den po narozeni. Jednd se o velmi jednoduché vysSetfeni, pfi kterém dochazi
k prosviceni kazdého oka, a to pomoci specialniho pfistroje. Diky tomuto vySetieni,
I€kar zjisti v€asny zachyt vrozeného Sedého zékalu, ktery se da operovat uz nekolik

tydnii po porodu (Strofova, Teplanova, 2014).

VySetteni o¢i u novorozence provadi lékat pomoci pfistroje, ktery nazyvame jako
Oftalmoskop. Toto vySetfeni se provadi dle indikace l€kafe, a to nejCastéji v den
propusténi novorozence do domdci péfe. O tomto piistroji jsme se jiz né€kolikrat
zminovali. Pfi tomto vySetieni je dulezitd nejen pfitomnost sestry, ale také matky ditéte
(Hanzl et al., 2010). Pfi vySetfeni o¢i sestra uloZi novorozence na zada a jemné mu
pridrzuje hlavicku. Dulezité¢ je, aby dité zistalo v klidu (u Lékare, © 2008). Toto
vySetfeni je nejlépe provadet v Seru. Nékdy je pred samotnym vykonem nutné provést
vyplach oka pomoci fyziologického roztoku, aby doslo k odstranéni sekretu, ktery je na
rohovce (Adensamova, Zizkova, Klimova, 2001). Poté 1ékat prosviti oko pomoci
oftalmoskopu (Strofova, Teplanova, 2014). Ten samy postup provede u druhého oka (u
Lékate, © 2008). V ptipad€, ze se na pristroji objevi Cerveny reflex, povazuje se
vysledek za negativni, ovSem pokud se Cerveny reflex na pfistroji neobjevi, je velmi
podstatné, aby 1ékat odeslal dit¢ k oftalmologovi, ktery provede dalsi vySetfeni o¢i. Po
skoncCeni celého vysSetfeni je podstatné, aby byl vysledek vySetfeni zaznamenan do

dokumentace ditéte (Hanzl et al., 2010)

Screening na vrozeny Sedy zékal se v soucasnosti provadi u vSech novorozenct
v Ceské republice (Studeny, © 2018). Prakticky 1ékat pro déti a dorost miize dale zjistit
ocni vady jiz pii pravidelnych preventivnich prohlidkach, kdy vySetfeni zraku provadi
ve 3, 6, 12, a 18 mésicich, déle ve tiech letech a poté kazdé 2 roky az do dovrSeni 19 let.
Toto vysSetfeni tedy navazuje na screeningové vySetieni oci, které je ditéti poskytnuto uz

v porodnici (Strofové, Teplanova, 2014).

Bohuzel v nekterych ptipadech rodi€e netusi, ze ma jejich dité vadu zraku, na kterou
se ve veétsing piipadd piijde, az kdyz dité nastoupi do Skoly, a ma problém se ¢tenim

nebo psanim (Studeny, © 2018).
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6.4 Novorozenecky screening ledvin a mocovych cest

Novorozenecké screeningové vySetfeni ledvin se provadi za ucelem vcasného
zachytu vrozenych vyvojovych vad ledvin a mo¢ovych cest (Adensamova, Zizkova,
Klimova, 2001). Jakoukoliv vadu ledvin a mocovych cest je tieba co nejdiive odhalit, a
to nejlépe v dobé, kdy je jest¢ Sance ledvinu zachranit. Tyto vady se totiz mizou po
porodu zacit rozvijet, coZ ma za nasledek narusSeni nejen ristu ale i funkce ledviny
(Veleminsky, 2017). Toto vySetfeni se provadi pomoci ultrazvuku, kdy se Iékai snazi
rozpoznat napt. agenezi ledviny, polohové anomadlie, nebo napt. obstrukéni uropatii
(Adensamova, Zizkova, Klimova, 2001). V diiv&jsich dobach byly vady ledvin
odhaleny az v pozd¢jsim véku ditéte a na jakoukoliv zachranu téchto organu jiz bylo

pozdé (Veleminsky, 2017).

ey, e

nebo kojence k rozvoji infekce, jako je napf. pyelonefritida nebo urosepse (Dort,

Dortova, Jehlicka, 2013).

Tento screening opét podléha informovanému souhlasu, tudiz ho rodice ditéte
mohou odmitnout. Ov§em pokud takova situace nastane, vystavuji rodice své dité riziku
poskozeni zdravi, protoze nemoc ledvin nebo mocového systému nebude vcas

rozpoznana a léCena (Gregora et. al., 2011).

Toto vySetfeni je povazovano za velmi vhodné a pfinosné, protoze vrozené vady
ledvin a moc€ovych cest se fadi mezi nejcastejsi v populaci a v novorozeneckém obdobi
jsou velmi dobfe rozpoznatelné (Gregora, Paulova, 2008). Nekteré vrozené vyvojové
vady ledvin a mocovych cest 1ze poznat jiz pfed narozenim ditéte. Jedna se naptiklad o

nevyvinuti jedné ledviny (Meredit, © 2008).

V nemocnici Ceské Budg&jovice se ultrazvukové vysetieni ledvin a mo¢ovych cest u
vSech novorozenct provadi jiz od roku 1994. Toto vysetfeni zde vétSinou provadéli 5.
den po narozeni ditéte. Pokud Iékat zachyti na ultrazvuku néjaky nalez, je dulezité
provést zakladni biochemické vySetfeni moce a také biochemické vySetieni krve. Velmi
podstatné je, aby se prakticky lékai ditéte dale domluvil s urologickym Iékafem na

daldim postupu (Adensamova, Zizkova, Klimova, 2001).

U tohoto vySetfeni je velice dulezité, kdy se provadi. Nejvhodnéj$i doba pro
provadéni je 3. den po narozeni ditéte. Diive nelze provést, protoze se jeSte

v dostate¢ném mnoZzstvi netvoii mo¢ novorozence a vysledky by mohly byt zkreslené
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(Slezékova et. al., 2011). V pfipad¢, Ze je u ditéte zjiStén nefyziologicky nalez, je nutné
je objednat na dalsi kontrolu (Hanzl et al., 2010). V letech 2005 az 2007 probihalo
v perinatalnich centrech v Olomouci a Zliné¢ vyzkumné Setfeni na screeningové
vysetieni ledvin u novorozenct, ktefi se narodili v terminu. Doslo k vySetfeni az 9016
novorozencl. U 371 novorozenci bylo odhaleno ziuZeni kalichopanvickového systému.
U 33 novorozencii byly zjistény také dalSi anomadlie ledvin jako napt. cysticka
onemocnéni ledvin nebo anomadlie tvaru ¢i polohy ledviny. Dosli zde k zavéru, ze
ultrazvukovy screening ledvin u novorozenct hraje velmi vyznamnou roli (Halek et. al.,

2007).

Vroce 2008 se screeningové vySetfeni ledvin a mocovych cest provadélo jen
v n¢kterych porodnicich (Sedlafova et.al, 2008). 'V roce 2011 se v€asné ultrazvukové
vysetfeni ledvin u novorozenci velmi rozsitilo (Gregora et. al., 2011). I pfes to, Ze doslo
roku 2011 krozsifeni screeningového vySetfeni ledvin, v roce 2013 nebyl tento

screening plosné provadén (Dort, Dortova, Jehlicka, 2013).
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7.  Sestra pri odbéru krve na novorozenecky screening

Pediatr Paul Drucker se roku 1923 osvédCil za zavedeni odbéru krve z paticky u
novorozence (Fendrychova et. al., 2013). Dulezité je védét, za co je sestra pfi odbéru
krve z patiCky u novorozence zodpovédna. Kazda sestra si zodpovidd za pfipravu
pomiicek na dany odbér, dale za informovanost matky ptred vlastnim odbérem. Sestra je
také zodpovédna za provedeni zaznamu do dokumentace o provedeni odbéru a také za
péci o novorozence, u kterého odbér provedla (Machova, Brabcové, 2010). Postup
spravného odbéru krve z paticky na novorozenecky screening je popsan ve Véstniku
Ministerstva zdravotnictvi CR (Fendrychova et .al., 2013). Nejnovéjsi Metodicky navod
byl ministerstvem zdravotnictvim vydan roku 2016 (Ministerstvo zdravotnictvi CR,

2016).

7.1 Prvni odbér krve na novorozenecky screening

Prvni odbér krve u novorozence na laboratorni novorozenecky screening se
v soucasnosti provadi mezi 48. az 72. hodinou po narozeni ditéte (Vinohradska, Kozich,
Adam, 2010). Tak je tomu uz od roku 2009. Do roku 2009 byl odbér na screening
novorozence provadén az 4. den po narozeni ditéte (Ondfichova, 2009). Tento odbér je
vétSinou provadén ve zdravotnickém zatfizeni. Prakticky lékai pro déti a dorost ho
provadi pouze ve vyjimecnych piipadech, a to kdyz ma novorozence v péci jiz v dobg,
kdy se ma screening provadét (Vinohradska, Kozich, Adam, 2010). Jednd se napi. o

situaci, kdy se novorozenec narodi mimo zdravotnické zatizeni (Kozderka, 2014).

Odbér krve na novorozenecky screening se provadi i u novorozenct, kteti zemfeli
pted pravidelnym odbérem na tento screening. Tento odbér mize byt ndpomocny pfi
zjistovani davodu Umrti novorozence. Dilezit¢ je zaznamenat v poznamkach u
odesilatele, ze se jedna o odbér provedeny u novorozence, ktery zemiel pred

pravidelnym odbérem (Machova, Brabcova, 2010).

Na tento odbér se pouzivaji dvojité samopropisovaci screeningové karticky, na které
se zaznamendvaji vSechna dillezitd tdaje o novorozenci. Tyto Udaje je nutné vyplnit
velmi citeln¢ a tiskacim pismem. Na tyto karticky sestra odebira vzorky krve na
vySetfeni. Velmi dulezité je dodrzet spravny postup odbéru, ktery je obsazen
v Metodickém pokynu vydany Ministerstvem zdravotnictvi CR (Vinohradska, Kozich,
Adam, 2014).

Je také podstatné zaznamenat tento odbér do dokumentace novorozence (Kozderka,
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2014). Po dostateném zaschnuti vzorku na screeningovych karti¢kach se odesilaji
postou ¢i poslem do piisluSnych laboratofi, a to v den odbéru (Vinohradska, Kozich,
Adam, 2014). Jednu screeningovou karticku odesilame na vysetieni dédi¢nych poruchu
metabolismu. Toto vySetfeni v soucasnosti provadi VSeobecnd fakultni nemocnice
v Praze a Fakultni nemocnice v Olomouci. Celé vySetfeni probihd pomoci tandemové
hmotnosti spektrometrie a fluorimetrie. Druhd karticka se odesild na vySeteni
kongenitalni hypotyreézu, kongenitalni adrendlni hyperplazii a na cystickou fibrézu.
VySetfeni na tyto tfi nemoci v soucasné dob¢ provadi Fakultni nemocnice Kralovské
Vinohrady v Praze a Fakultni nemocnice v Brn& (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2016).
Kazd¢ zdravotnické zafizeni nebo prakticky lékai pro déti a dorost si mize zvolit
laboratote, do které vzorky krve zasle. Vétsinou se zdravotnické zatizeni nebo prakticky
Iékar pro déti a dorost rozhoduje dle vzdalenosti ptislusnych laboratoti (Vinohradska,

Kozich, Adam, 2010).

Pokud tento prvni screening provadi prakticky 1ékat pro déti a dorost, tak za spravny
postup odbéru, za spravné vyplnéné informace o novorozenci a o odeslani vzorku

zodpovida on (Vinohradska, Kozich, Adam, 2014).

V ptipadé, Ze je novorozenci potieba podat urCitou lécbu, a to pomoci napf.
kortikoidy, dopaminem nebo podanim transfize ¢i parenterdlni poddni aminokyselin,
glukozy nebo lipidl, je velmi dualezité, aby byl odbér proveden pied zahdjenim této
1é¢by. Pokud je novorozenec pieklddan na jiné oddéleni nebo i do jiného
zdravotnického zatizeni ve véku pred 48. az 72. Hodinou, je podstatné do dokumentace
nebo piekladové zpravy zaznamenat, zda byl odbér na novorozenecky screening

proveden (Ministerstvo zdravotnictvi CR).

Pfi propuSténi novorozence pred 48. hodinou po narozeni musi lékaf informovat
matku o provedeni novorozeneckého screeningu, a to v obdobi mezi 48. a 72. hodinou
zivota ditéte. Lékat musi ve zpraveé pro détského 1ékare uvést nutnost provedeni tohoto

screeningu (Kozderka, 2014).

Pokud je u nékterého novorozence potieba provést reescreening tohoto odbéru, je to
podstatné také zaznamenat do zpravy pro praktického l1ékare pro déti a dorost. Tuto
zpravu matka dostane pii propusténi a odevzdd ji détskému Iékaii svého ditéte

(Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2016).
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7.2 Opakovany odbér krve na novorozenecky screening

U nékterych novorozenct je potfebné provést tzv. rescreening neboli opakovany
odbér na novorozenecky screening. Tento opakovany odbér si vétSinou vyzada piisluSna
laboratof. Laboratof informuje o nutnosti opakovani odbéru na novorozenecky
laboratorni screening bud’ telefonicky, nebo dopisem. Minimélné je tento rescreening
ordinovan lékafem novorozeneckého oddéleni (Vinohradska, Kozich, Adam, 2010).
Laboratof tedy informuje budto zakonného zastupce ditéte, nebo pfisluSného
poskytovatele sluzeb, u kterého se dit¢ momentalné nachazi, jako je napft. prakticky
1ékat pro déti a dorost (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2016). Odbér vzorku kapilarni
krve na opakovany screening se provadi mezi 8. aZ 14. dnem po narozeni ditéte
(Machova, Brabcova, 2010). Tento odbér je novorozenci vétSinou proveden praktickym
lékafem pro déti a dorost, u kterého je dité registrovano. Nachdzi-li se dité ve
zdravotnickém zatizeni v dob€, kdy je potieba rescreening provést, zodpovida za to

1¢kat, ktery ma v t€ dob€ novorozence v péci (Kozderka, 2014).

Tento opakovany odbér je v urcitych piipadech vzdy indikovan. Rescreening
provadime u vSech novorozencd, a to v pripad¢, Ze porodni hmotnost novorozence byla
mensi nez 1500 grami. Sestra tento rescreening provede az po dosazeni této hmotnosti
(Machovd, Brabcovd, 2010). Rescreening se také provadi, pokud bylo matce
novorozence podano v obdobi 48 hodin pfed porodem nebo novorozenci pied odbérem
na novorozenecky screening piipravek s kortikoidy (Kozderka, 2014). Screening se také
opakuje, pokud matka novorozence byla v poslednim trimestru lécena tyreostatiky, 1éky
s vysokym obsahem jodu nebo ji byly podany kontrastni latky s jodem (Ministerstvo
zdravotnictvi CR, 2016).

Déle se provadi také u novorozencu, ktefi byly pfed odbérem na tento screening
l1é¢eni dopaminem, 1€ky obsahujici jod nebo byla u nich podana kontrastni latka s jodem
(Kozderka, 2014). V tomto pfipadé mize sestra opakovany odbér provést nejdiive za
dva dny po podéni kortikoid nebo za 24 hodin po ukonceni 1écby dopaminem

(Machova, Brabcova, 2010).

Rescreening provadime také u novorozenct, kterym byl podéan transfizni ptipravek
pfed odbérem krve na novorozenecky screening, nebo u novorozenci, kterym byly
podéany parenterdlni roztoky aminokyselin, glukézy nebo lipidii a to 48 hodin pred
odbérem na novorozenecky screening (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2016). Pfi podani
transfizniho pfipravku novorozenci muze sestra odbér kapilarni krve na rescreening

provést az 4, den po jeho podani (Machové, Brabcova, 2010).
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Pti odbéru kapildrni krve na rescreening se pouzivaji stejné screeningové karticky
jako pfi prvnim odbéru krve na laboratorni screening novorozence. Jak uz bylo zminéno
vyse, jsou urcité situace, za kterych je nutné vzdy u novorozence provést opakovany
odbér. Jedna se napf. o situaci, kdy se dit€ narodi s porodni hmotnost mensi nez 1500 g,
nebo kdyz je nutné novorozenci podat krevni transtizi a dalsi. V takovéto situaci se
provadi odbér na ob¢ karticky a posilaji se opét do obou laboratoii (Kozderka, 2014).
Pokud si opakovany odbér vyzada prislusna laboratof pro nejasny laboratorni nalez,
staci aby sestra provedla odbér pouze na jednu screeningovou karticku. Tento odbér se
po zaschnuti také odesle do ptislusné laboratote, kterd si odbér vyzadala (Vinohradska,

Kozich, Adam, 2010).

Jako pfi prvnim odbéru kapilarni krve na novorozenecky screening je i ted” velice
podstatné spravné, Citeln¢ a tiskacim pismem vyplnit vesSkeré podstatné udaje na
ptipad¢ je uvést, Ze se jedna o opakovany odbér neboli rescreening. Musi se zde také

zaznamenat, jaky je divod opakovaného odbéru (Machové, Brabcova, 2010).

7.3 Uloha sestry pi'ed odbérem krve na laboratorni screening u novorozence

Nez si sestra pijde pfipravit pomtiicky na vlastni odbér krve, je dilezité¢ znovu
informovat matku o provedeni odbéru krve z paticky a néasledné péce u novorozence.
Sestra matce také sdéli, ze je mozné Ze dit€ bude muset odbér podstoupit znovu, a to
v ptipad¢, kdyby ji kontaktoval détsky 1ékat ditéte nebo 1ékai dané laboratote, ve které
byla provedena diagnostika vzorku krve ditéte. O informovani matky musi sestra

v dokumentaci novorozence udé€lat fadny zapis (Machova, Brabcova, 2010).

Pted samotnym odbérem sestra vyplni na specialni filtracni papirek vSechny udaje,
které jsou diilezité pro dany odbér a jeho dalsi zpracovani (Vinohradska, Kozich, Adam,
2010). V soucasné dobé se pouzivaji specidlni dvojité samopropisovaci karticky

(Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2016).

Sestra na tyto karti¢ky €iteln€ vyplni jméno a pfijmeni novorozence, pohlavi ditéte,
rodné cislo a pojisStovnu novorozence, porodni hmotnost v gramech, gestacni vék
v tydnech, datum a Cas narozeni novorozence, datum a cas odbéru. Déle sestra uvede,
zda je odbér prvni nebo opakovany, tzv. rescreening. Pokud jde o rescreening, je
dalezité uvést diivod tohoto rescreeningu. Do karticky je také nutné uvést kodové Cislo

odbéru, dale jméno, mésto a telefonni Cislo praktického lékafe pro déti a dorost, u
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kterého je novorozenec registrovan. Dilezité je také vypsat jméno a piijmeni, telefonni
¢islo a adresu pobytu matky. Pokud chybi rodné ¢islo nebo pojistovna ditéte, je nutné
uvést rodné Cislo a pojistovnu matky. V zdvéru nesmi sestra opomenout razitko a

podpis odesilatele (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2009).

Protoze se jedna o bolestivy vykon, tak je velice dulezité, aby sestra zajistila kontakt
matky s ditétem, a to po celou dobu vykonu. Zajisti tak bezpeci a jistotu nejen ditéti, ale
1 jeho matce. Matka miiZe tak byt ndpomocna a zabavit dité¢ pred a i béhem odbéru a to
bud’ dotykem, nebo slovné. Dle mych zkuSenosti, které jsem nasbirala béhem praxe, je
pritomnost matky pfi odbéru krve z paticky velice pfinosnd. Sestra muze také pred
vykonem vlozit ditéti do pusinky Stéticku s glukozou. Béhem své praxe jsem se
obohatila o zkuSenost, Ze sestry aplikuji §téticku s glukézou nejvice u nedonosenych
novorozencu, a to vét§inou pied kazdym bolestivym vykonem, tedy i pfed odbérem krve
z paty ditéte. Dilezité také je zajistit u ditéte tepelny komfort (Machova, Brabcova,
2010).

Pted samotnym odbérem je dllezité, aby si sestra ptipravila vSechny pomticky, které
jsou potiebné pro provedeni odbéru krve z paticky. Sestra si nachystd emitni misku,
kontejner na infekéni odpad, sterilni tampony, ¢tverce buniCité vaty, kryti na misto
v pichu, sterilni kopicko, screeningové odbérové karticky a dezinfekci bez obsahu jodu,
jako je napt. Cutasept F (Hanzl et al., 2010). Déle si sestra nachysta rukavice, na které
nesmi zapomenout (Kolektiv autorti, 2018). Béhem své praxe jsem se setkala s novou
pomtckou Tenderfoot (viz Pfiloha 5). Tato pomtcka je nékdy také oznacovana jako
automatickd lanceta a slouzi k vpichu do paticky ditéte. Tenderfoot je oproti sterilnimu
kopicku méné traumaticky, proto je v soucasné dobé velice vyuzivany. V soucasné dob¢

ji naptiklad vyuziva nemocnice Ceské Bud¢&jovice.

Jesté pred tim, nez sestra piijde provést vlastni odbér krve, je dulezité zminit se o
volbé spravného mista odbéru. Vybér mista zvoli sestra dle véku a hmotnosti ditéte.
Odbér z paty se provadi od narozeni do 6 mésict véku ditéte, a to s hmotnosti 3 az 10
kg. Pokud je dité star§i nez 6 mésicl a jeho hmotnost je vyssi nez 10 kg, provede sestra
odbér z prstu. U novorozenct se odbér provadi vzdy z paticky (viz Ptiloha 6). Odbér
z prstu se u novorozence nedoporucuje, protoze muze dojit k posSkozeni nervii a kosti

vlivem nedostacujici hloubky tkdn¢ (Fendrychova et. al., 2013).

Po zvoleni spravného mista pro odbér pfipravi sestra novorozence k vykonu. Pred
odbérem musi byt paticka novorozence dobie omyta a také prokrvena. Je podstatné, aby

byla paticka tepld a rizova (Machova, Brabcova, 2010). Pied vpichem tedy musi sestra
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paticku ditéte dostatecn¢ nahiat. K nahfati nozicky ditéte sestra mize pouzit
namocenou zinku v teplé vod¢, zahiatou latkovou plenu nebo gelovou podusku. Teplota
gelové podusky, ale nesmi prekrocit 42 stupiiti. Pokud potfebujeme zahtat koncetinu u
nedonoSen¢ho ditéte a sestra se rozhodne pouzit gelovou podusku, je podstatné nastavit
ji o nékolik stupni méné nez u novorozence donosené¢ho. Aby byla koncetina pro odbér
dostatecné prokrvend, je podstatné ji zahtivat alespon tii minuty (Fendrychova et. al.,
2013). Sestra také miize pro lepsi pritok krve té¢lem podlozit trup a hlavu novorozenci, a
néasledné tak dojde k lep§imu prokrveni konéetin ditéte (Ministerstvo zdravotnictvi CR,

2016).

Odbér krve z paty nebo jakykoliv odbér krve je pro dité velmi traumatizujici. Pfinasi
kazdému ditéti bolest a diskomfort. Navic mu zlistava po vpichu ranka na jeho kizi. Pti
tomto odbéru mize dojit také k fadé komplikaci, a to napt. ke kolapsu cév, napichnuti
patni kosti, hematomy, zjizveni pokozky nebo vytvotfeni nekrézy a jiné. Z takového
divodu je potieba, aby kazda sestra pted odbér krve z paticky ditéte zvolila vhodné
misto pro vpich a spravnou délku lancety. Nikdy nesmime pouzivat jehlu nebo cepel
skalpelu. Také je velice dulezité dodrzovat spravny postup a neprovadét vpich do

stejného mista dvakrat (Fendrychova et.al., 2013).

7.4 Uloha sestry pied odbérem krve 7 paticky ditéte

Odbér krve z paticky ditéte sestra zahdji dezinfekei pomoci alkoholu a to na zevnim
¢1 vnitinim okraji paticky (viz. Ptiloha 7). Tuto dezinfekci necha na paticce ditéte
samovolné uschnout (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2016). Dale uchopi pati¢ku
novorozence mezi palec a ukazovéak a provede pomoci sterilniho kopicka drobnou incizi
neboli fez a to maximaln¢ do hloubky 2 mm. Kromé¢ sterilniho kopicka, mlze sestra
také pouzit automatické zatfizeni zvané Lanceta, ktera je pfimo urcend pro odbér krve na
novorozenecky screening (Machova, Brabcova, 2010). Prvni kapku krve sestra setie
suchym sterilnim tamponem. Poté si vytvoii dostatecné velkou dalsi kapku a jemné na
ni pfilozi filtracni ¢ast screeningové karticky tak, aby se krev naséla a Gplné zaplnila
predtiitény teréik (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2016). Pro vytvoieni kapek krve
sestra patiCku novorozence nesmi mackat nebo zdimat, hrozi totiz, ze by doslo k nasati

piimési tkanového moku (Machova, Brabcova, 2010).

Tento filtratni papir musi byt prosadkly z obou stran. Je podstatné, aby byl kazdy
ter¢ik vyplnén pokud moZzno najednou, a to z jedné kapky krve. Po zaschnuti krve

vter¢iku se nesmi odebirat dal§i kapky krve do téhoz terciku (Ministerstvo
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zdravotnictvi CR, 2016). Sestra tedy nesmi do jednoho teréiku vrstvit kapky krve. Je
dilezité, aby sestra zaplnila na novorozenecké screeningové karti€ce vSechny terciky.
Zajisti tak dostate¢ny vzorek, ktery je na novorozenecky screening potieba. Po skonceni
odbéru a zaplnéni vSech tercikii sestra zasune screeningové karticky do specialniho
stojanku. Dale novorozenci dezinfikuje misto vpichu a zalepi ho nedraZdivou néplasti.
Sestra také musi matku informovat o mozném krvaceni z mista vpichu a poprosi ji, aby

misto vpichu u ditéte pravidelné sledovala (Machova, Brabcova, 2010).

Na filtra¢ni ¢ast, na kterou byl proveden odbér kapek krve, se nikdy nesmi sahat.
Sestra po skonceni ulozi screeningové karticky do specidlniho stojanku a to za Gcelem,
aby zabrénila jakéhokoliv kontaktu krevnich kapek na filtraéni casti s jakymkoliv
pfedmétem, a to naptiklad nejcastéji s plochou stolu. Screeningové karticky se musi
ponechat ve specialnim stojanu v horizontalni poloze zaschnout, a to po dobu nejméné 3

hodin (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2016).

Je dulezité, aby zasychaly za pokojové teploty. Uschnuti se nesmi urychlovat
suSenim napft. fénem, pfimym sluncem nebo jakymkoliv jinym zdrojem tepla (Machova,
Brabcova, 2010). Po uplném zaschnuti kapek krve na screeningové kartiCce sestra
filtracni Cast prekryje krycim papirkem, ktery je vzdy obsaZen na kazdé screeningové

kartiéce (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2016).
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8.  Charakteristika vybranych onemocnéni

V soucasné dobé se pomoci laboratorniho screeningu u novorozenct vyhledava az
18 nemoci. Mezi tyto vySetfované onemocnéni patfi endokrinni onemocnéni, dédi¢né
poruchy metabolismu a cystickd fibr6za. Mezi endokrinni onemocnéni fadime
kongenitalni hypotyre6zu a kongenitdlni adrendlni hyperplazii (Kolektiv autort, ©

2018).

Z dédi¢nych poruch metabolismu se pomoci novorozeneckého screeningu vysetiuje
arginémie, citrulinémie 1. typu, deficit acyl-CoA dehydrogendzy mastnych kyselin se
sttedné dlouhym fetézcem, deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin s velmi
dlouhym fetézcem, deficit biotiniddzy, deficit 3- hydroxyacyl- CoA dehydrogenazy
mastnych kyselin s dlouhym fetézcem, deficit karnitinpalmitoyltransferazy 1, deficit
kanitinpalmitoyltransferazy 2, deficit karnitinacylkarnitintranslokazy, fenylketonurie a
hyperfenylalaninemie, glutarova acidurie typ 1, homocystinurie z deficitu cystathionin
beta-syntdzy, homocystinurie z deficitu methylentetrahydrofolatreduktazy, izovalerova

acidurie, leucynoza (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2016).

8.1 Fenylketonurie a hyperfenylalaninemie

Novorozenecky screening byl zahdjen ve Spojenych statech americkych jiz v 60.
Letech, a to sonemocnénim zvané fenylketonurie (Osara et. al., © 2017).
Fenylketonurie (PKU) a hyperfenylalaninemie (HPA) patii mezi nejcastcjsi
enzymatické poruchy. Ztohoto divodu se vySetfuji rutinné, a to vramci
novorozeneckého screeningu u kazdého novorozence (Koolman, Rohm, 2012). Ob¢

jsou fazeny mezi dédiéné poruchy metabolismu (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2016).

Jedna se o vrozené metabolické onemocnéni, pifi kterych dochazi k poruse
aminokyselin (Roztocil, 2008). Pfi tomto onemocnéni organizmus nema diilezity enzym
pro stépeni bilkoviny fenylalanin, na tyroxin (Seidl, 2008). Na zaklad¢ toho dochazi
k zvySené hladin¢ fenylalaninu v krvi (Otova, Mihalova, 2013). Je velice podstatné toto
onemocnéni v€as rozpoznat, protoze pii vC€asném nerozpoznani vede k mentalni

retardaci a pozdéji i k nevratnému poskozeni mozku (Koolman, Rohm, 2012).

Vétsinou se toto onemocnéni projevi kolem 4. mésice véku ditéte. U ditéte se objevi
kifeCe a psychomotoricka retardace (Seidl, 2008). Onemocnéni se dale projevuje
ekzémem nebo zapachajici moci, kterd je citit po mysin€. Pro déti s timto onemocnénim

je typické bleda kize, blond’até vlasy a modré o¢i. Vyskytuje se u nich také zvlastnosti
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chiize a drzeni téla (Kolektiv autort, © 2018).

Pokud je toto onemocnéni v€asné 1é€eno, probiha u ditéte normalni vyvoj a délka
zivota. Pokud k 1é¢bé nedojde, lidé s touto chorobou umiraji pfiblizné ve veku 20 let

(Sabersky, 2009).

U fenylketonurie je dulezitd v€asnd a celozivotni 1éCba, kterd musi byt striktné
dodrzovana (Muntau, 2014). Cilem lécby je sniZeni koncentraci fenylalaninu u ditéte
v krvi. Tohoto snizeni dosdhneme na zaklad€ zavedeni diety (Stozicky et al., 2016).
Dieta, kterd se musi dodrzovat pii onemocnéni fenylketonurie, spociva v omezeni
bilkovin a specidlni vyzivé. Specidlni vyZziva obsahuje aminokyseliny, které jsou
dilezité pro rist a vyvoj pacienta (Kolektiv autort, © 2018). Dilezité je zjistit, jaké
mnozstvi aminokyselin je dit¢ schopno tolerovat (Stozicky et al., 2016). Mnozstvi
aminokyselin, které je dité schopno tolerovat, stanovy prakticky 1ékai pro déti a dorost,
ktery ma nemocné dité¢ v péci (Kolektiv autorti, © 2018). Schopnost této koncentrace
1ze zjistit pomoci tzv. toleran¢niho testu. Jedna se o urceni miligrami na 1 kilo télesné

hmotnosti ditéte (Stozicky et al., 2016).

Tyto specidlni vyzivy jsou dodavany metabolickymi klinikami, kde kazdému rodici
nutricni specialista vysvétli piipravu téchto potravin. Tato specialni vyziva je ¢aste¢né

nebo plné hrazena z vefejného zdravotniho pojisténi (Kolektiv autord, 2018).

U novorozence a kojence pouzivaime kombinaci matefského mléka a dietetika. Po
jednom roce véku ditéte prechdzime na pfirozenou stravu, opét s upravou fenylalaninu

ve strave (Stozicky et al., 2016).

8.2 Cysticka fibroza

Onemocnéni cystickd fibréza (CF) jinak nazyvana také jako mukoviscidoza je
geneticky podminéné onemocnéni (Jabor et al., 2008). ,Jako komplexni porucha
exokrinnich zZlaz vsak postihuje nejen dychaci soustavu, ale i travici ustroji, a to nejen
slinivku brisni, ale i strevni zlazky* (Klima et al., 2016, s. 140). Jedna se o autozomaln¢
recesivni onemocnéni, pfi kterém dochazi k poruse chloridového kandlu a zvySené
produkci vazkého hlenu na sliznicich. Onemocnéni Cystickd fibréza je zplsobena
mutacemi v genu CFTR. Nastup ptiznakl tohoto onemocnéni je velice riznorody, ale

obvykle nastupuji kolem 6. mésice veéku ditéte (Kolektiv autort,, © 2018).

Onemocnéni cysticka fibroza je zjistitelnd jiz v novorozeneckém obdobi, a to diky

tzv. novorozeneckému screeningu, ktery je celoplosné provadén po celé Ceské republice
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na zakladé informovaného souhlasu rodi¢ti (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2016).
V Ceské republice na CF probihala studie jiz od roku 2005. Tato studie trvala zhruba
jeden rok. OvSem mezi vyhledavané nemoci screeningem novorozencii byla zafazena az
o ne¢kolik let pozdéji (Kolektiv autorti, © 2018). Onemocnéni cysticka fibrdza je tedy
v Ceské republice vyhleddvana pomoci novorozeneckého screeningu jiz od roku 2009

(Votava, Kozich, St'astna, 2009).

Cystickd fibréza se projevuje nékolika symptomy (Kolektiv autort, © 2018). U
nemocnych je postizen travici a dychaci systém. Postizeni traviciho systému se u
nemocnych pii CF vyskytuje z 85 % a u 90 % pacientil se objevi projevy postiZzeni
dychaciho systému (Klima et al., 2016). Vlivem nedostatecné zevné¢ sekretorické funkce
slinivky bfiSni, kterd je pfi onemocnéni CF pfitomna, se u ditéte vyskytuji fidkeé,
objemné, mastné a velice zapachajici stolice. Dale u ditéte mize vzniknout tzv.
Mekoniovy ileus (Kolektiv autorti, © 2018). Mekoniovy ileus muze postihnout jiz
novorozence, kdy dojde k situaci, Ze vazkd smolka neboli prvni stolice ditéte uzavie
prichod tenkého stfeva. Pokud k takovéto situaci dojde, je nutné ihned zahdjit u ditéte
operacni feSeni. Jak uz bylo feceno, u ditéte je také postizen dychaci systém, vlivem
kterého dité¢ trpi opakovanymi zanéty prudusek, bronchopneumonii a atelektdzou
(Klima et al., 2016). Dité ma vlhky ¢i suchy kasel, ktery je velmi produktivni a vyviji se
u n¢ho tézkad obstrukéni ventilaéni porucha (Kolektiv autort, © 2018). Kasel se zde
povazuje za nejCastéjsi priznak a vznikaji také tzv. palickové prsty (Klima et al., 2016).
Pti cystické fibroze se kromé piiznaki, které jsme jiz zminili, vyskytuji i1 pfiznaky dalsi,
mezi které patfi napt. slany pot. Dit€ ma vyrazné slanou chut’ potu, na kterou mizeme
nahodné pfijit pfi polibeni Celicka ditéte. DalSim pfiznakem je také metabolicky rozvrat,
ktery vznika vlivem ztrat elektrolytii, nejasna hepatopatie, protrahovany novorozenecky
ikterus, muzska neplodnost, opakované zanéty slinivky bfisni, dilatacni kardiomyopatie
a napadné sniZzend nebo zvySend hladina Imunoglobulinti, a to hlavné IgG (Kolektiv

autort, © 2018)

Velmi podstatné je toto onemocnéni vc€as odhalit. V souCasné dobé se cysticka
fibroza u ditéte prokdze nékolika zplisoby. U novorozence je po narozeni na zakladé
informovaného souhlasu rodic¢i proveden tzv. novorozenecky screening na cystickou
fibrozu, pii kterém se stanovi imunoreaktivni trypsinogen v krvi (Klima et al., 2016).
Tento screening slouzi pouze pro vyhleddvani nemoci, je tedy podstatné toto
onemocnéni potvrdit ¢i vyvratit na zakladé dal$iho vySetieni (Kolektiv autort, © 2018).

V ptipad¢ tedy, Ze se tento screening na onemocnéni CF prokaze jako pozitivni, provede
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se u ditéte dale tzv. potni test a geneticky molekuldrni pritkaz mutace (Klima et al.,

2016).

Cystickd fibréza je v souCasné dob¢é nevyléCitelnd a terapie spocivad pouze
do 2 mésici veéku ditéte, protoze ¢im drive 1éCbu zahdjime, tim zlepsime kvalitu a délku
zivota ditéte. Lécba cystické fibrozy zahrnuje 3 pilife. Velmi diileZitou soucésti 1écby je
dobra priachodnost dychacich cest (Kolektiv autori, © 2018). K tomu, abychom ditéti
zajistili dobrou prichodnost dychacich cest, vyuzivame tzv. mukolytika, které zajisti
rozpusténi vazkého hlenu, ktery se nasledné odstrani pomoci pravidelnych inhalaci a
dechové rehabilitace. (Klima et al., 2016). DalSim pilifem 1écby cystické fibrozy je péce
o spravny stav vyzivy. PéCe o spravny stav vyzivy zde spociva v ndhradé
pankreatickych enzymi, vysokokalorické stravé a suplementace NaCl a vitamind
rozpustnych v tucich. Mezi posledni pilit 1écby CF zahrnujeme kontrolu pted infekci
(Kolektiv autorti, © 2018). V piipad¢ zanétlivého onemocnéni l1ékaf naordinuje u ditéte
antibiotickou lécbu (Klima et al., 2016). Pii celé této 1écbé je podstatné oddalit mozny
rozvoj komplikaci, dbat na dobry stav funkce plic a spravnou vyzivu, ktera je pti 1€cbé
této choroby velmi diilezitd. Na celé 1€cb¢ také zavisi délka Zivota pacienta. V soucasné
dobé se uvadi, Ze primérny v€k pro preziti pacienta s onemocnénim Cysticka fibroza je
ve vyspélych statech 37 let (Kolektiv autort, © 2018). .,V posledni dobé se daii diky
komplexni lécbé, poddvani enzymii a Sirokospektrych antibiotik prodluzovat vék téchto

nemocnych “ (Klima et al., 2016, s. 130).

8.3 Argininémie

Jedné se o onemocnéni, které I1ze odhalit jiz v novorozeneckém obdobi a to pomoci
novorozeneckého laboratorniho screeningu (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2016). Také
v ostatnich vyspélych zemi je toto onemocnéni diagnostikované jiz v novorozeneckém
véku pomoci novorozeneckého screeningu, a to metodou tandemové hmotnostni
spektrometrie (King, © 2016). Argininémie byla v Ceské republice do pravidelného
novorozeneckého screeningu zarazena v roce 2016 (Gaillyovd, Vinohradské, 2016).
Pokud tato nemoc nebude 1écena, tak se v pozdé€jsim véku projevi opozdénym rlstem a

vyvojovou regresi (King, © 2016).

Argininémie (ARG) je vrozend metabolicka porucha, ktera se fadi mezi
hyperamonémie (Blau et al., 2013). Patfi také mezi autozomalné¢ recesivni poruchy

mocového cyklu a je zplisobena nedostatkem aktivity enzymu jaterni arginasy (King, ©
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2016).

Toto onemocnéni vznika pti poruse jednoho z enzymd, ktery se vyznamné podili na
odstrafiovani nadbytku dusikaté slouc¢eniny amoniaku z téla. Z dvodu chybéni tohoto
enzymu dochézi k situaci, ze se v téle hromadi hodné argininu a amoniaku. Vlivem
hromadéni argininu a amoniaku se u ditéte projevuji neurologické a dalsi klinické

ptiznaky (Kolektiv autorti, © 2018).

Onemocnéni Arginémie se projevuje napif. epilepsii, spastickou diplegii,
hyperaktivitou, nebo psychickou retardaci (Blau et al., 2003). Mezi dalsi pfiznaky se
fadi neprospivani, drazdivost, zvraceni nebo porucha pifijmu potravy. DalSim
neurologickym pfiznakem zde je neobratnost, kiece, opozdény psychomotoricky vyvoj
nebo porucha ristu. Kolem 2. az 3. roku se miize objevit chiize po Spickach (Kolektiv

autort, © 2018).

V ostatnich vyspélych zemi je hned po podchyceni této nemoci zahajena 1écba, a to
pomoci diety s omezenim bilkovin (King, © 2016). Také v Ceské republice spo&iva
1écba tohoto onemocnéni v zavedeni specidlni diety, a to s omezenim bilkovin, kdy
pacient konzumuje nizkobilkovinné potraviny. Dale se také podavaji smési
aminokyselin bez argininu. Tyto potraviny bohuzel nejsou hrazeny z veiejného

zdravotniho pojisténi (Kolektiv autorti, © 2018).

8.4 Leucinoza

Leucin6za (MSUD) je onemocnéni, které se také znaci jako nemoc javorového
sirupu. Jedna se o dédicné metabolické onemocnéni (Muntau, 2014). Toto onemocnéni
se projevuje poruchou, kdy télo neni schopné zpracovat latky, které¢ se bézn¢ vyskytu;ji
v bilkovinach potravy. Jednd se o tzv. rozvétvené aminokyseliny, a to je leucin,
izoleucin a valin. JelikoZz télo nedokdze tyto aminokyseliny zpracovavat, dochazi k
nahromadéni téchto toxickych latek v téle. K této situaci mize dochéazet vzdy, kdyz je
organizmus zatizen zvySenym mnozstvim rozvétvenych aminokyselin, a to napf. pii
bézném ubytku vahy ditéte v novorozeneckém obdobi, hladovéni nebo pii béznych
infekcich (Kolektiv autord, © 2018). Onemocnéni leucinéza se v souCasné¢ dobé
diagnostikuje jiz v novorozeneckém obdobi, a to pomoci tzv. novorozeneckého
screeningu. Do tohoto screeningu bylo onemocnéni leucindza v Ceské republice

zatazeno jiz od roku 2009 (Votava, Kozich, Stastna, 2010).

Nastup priznakd tohoto onemocnéni je riizny, ale projevi se obvykle do dvou let
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véku ditéte. Nemoc javorového sirupu ma nékolik forem. Za nejhor§i formu je
povazovana forma, kterd se projevi jiz v novorozeneckém obdobi (Kolektiv autorti, ©

2018).

Jiz v pribéhu prvniho tydne zivota se mizou u ditéte zacit objevovat neurologické
priznaky jako je slabost pfi piti nebo svalova hypotonie stiidava s epileptickymi
zachvaty (Muntau, 2014). Déle se u ditéte leucindza projevuje nesnasenlivosti potravy,
zvracenim, neprospivanim nebo zapachem usniho mazu a moci. Zapach usniho mazu a
moci je prirovnavan k zapachu po javorovém sirupu. Tento zapach muize byt také
podobny zapachu karamelu nebo zapachu po susenych hruskach (Kolektiv autord, ©
2018). Nezpracované¢ aminokyseliny, které se hromadi v krvi, se vylucuji moci
(Holecek, 2006). Proto se také provadi pfi tomto onemocnéni vySetfeni moce (Seidl,

Vanéckova, 2014).

Dulezité je toto onemocnéni v¢as diagnostikovat a 1€€it, pozdéjsi diagnostika vede
ke Spatné prognoéze (Muntau, 2014). NeléCena nemoc javorového sirupu vede
k mentalni retardaci, hyperaktivité¢ a neprospivani (Kolektiv autorid, 2018). ,,U vsech
katabolickych stavu, jako je infekce, ockovani, operace, miize dojit k zavazné

ketoacidoze, mozkovému edému a smrti“ (Muntau, 2014, s. 106).

Jak uz bylo feceno, je diilezité nemoc javorového sirupu vcas diagnostikovat a 1écit.
Lécba spociva v dodrzovani diety a specidlni vyzivy. Jednd se o dietu s omezenim
bilkovin. Lékaf stanovi ditéti urité mnozstvi potravin, které mu zajisti spravny vyvoj a
rust (Kolektiv autorti, © 2018). Jedna se o potraviny obsahujici aminokyseliny, ale bez

leucinu, izoleucinu a valinu.

Je dulezité, aby tato 1écba byla celozivotné dodrzovana (Muntau, 2014). Tyto
potraviny rodice ditéte ziskavaji pomoci metabolickych klinik a o pfipravé vSech
potravin jsou informovani nutriénim specialistou. Pokud dit¢ onemocni, je velice
dualezité zajistit ur€itd opatfeni, o kterych musi rodi¢ ditéte védét. Pii zachytu nemoci
musi rodi¢ ohlidat, aby dité pifijimalo potravu a nehladovélo. Doporucuje se jesté vice
sniZit pfijem bilkovin a pfijimat vice energie, a to formou klasického cukru. Za nejlepsi
feSeni se povazuje dodat ditéti cukr, a to formou podani infuze (Kolektiv autorti, ©

2018).
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8.5 Citrulinémie 1. typu

Jednd se o genetické metabolické onemocnéni, které je povazovano za velice
vzacné. Vznikéd na zdklad¢é nedostatku jednoho z enzymi cykli mocoviny, ktery je u
kazdého cloveéka dulezity k odstranéni nadbyte¢né dusikaté slouceniny amoniaku
(Kolektiv autorti, © 2018). Krom¢ citrulinémie 1. typu existuje i citrulinémie 2. typu,

kdy prvni typ citrulinémie je daleko vazn&jsi nez typ druhy (Stefinek, © 2011).

Onemocnéni se mize projevit uz v novorozeneckém obdobi. V tomto ptipad¢ se
nemoc projevuje velmi rychle a i pfes veSkerou dostupnou péci néktefi novorozenci
zemiou. U nékterych se onemocnéni citrulinémie 1. typu neprojevi v novorozeneckém
obdobi, ale az pozdé&ji a to napf. v kojeneckém véku, nebo az v uplné dospélosti

(Kolektiv autorti, © 2018).

Hromadéni amoniaku v téle ma za nasledek, ze se u ditéte projevuji kiece, zvraceni
nebo rozvrat vnitiniho prostiedi (Stefanek, © 2011). U ditéte je také problém s krmenim
a jsou velice Casto ospalé (Rhee et al., © 2013). Dale se citrulinémie 1. typu projevuje
bolestmi hlavy a dit¢ mize byt také zmatené. Mohou se vyskytovat také poruchy
védomi. Pokud se nepfijde na pti¢inu vznikl téchto pfiznakli a onemocnéni neni 1éceno,
vede vSe k zdvaznym nasledkim nebo smrti, a to 1 pfi mirnéjsi form&é onemocnéni
(Kolektiv autorti, © 2018). Mezi dal$i pfiznaky tohoto onemocnéni se také fadi poruchy
vyvoje nebo otok mozku (Blau et al., 2003).

vvvvvv

citrulinémie 1. typu se v souc¢asné dobé podchyti jiz v novorozeneckém obdobi, a to
diky novorozeneckému screeningu (Stefanek, © 2011). Toto onemocnéni se pomoci
novorozeneckého screeningu v Ceské republice vysetfuje jiz od roku 2016 (Gaillyova,
Vinohradskd, 2016). V USA se citrulinémie vysetiuje pomoci novorozeneckého

screeningu od roku 2012 (Rhee et al., © 2013).

Citrulinémie 1. typu je onemocnéni, které se nedd vylécit. Lze pouze zmirnit
projevy, které se u tohoto onemocnéni vyskytuji (Stefanek, © 2011). Tyto p¥iznaky se
zmirni pii dodrZzovani diety s nizkym obsahem bilkovin a s dostatecnym piijmem zdroja
energie, a to cukrii a tukl. Dillezité je, aby rodice dohlédli na pravidelny pfijem potravy
a tekutin u ditéte. Pro spravny rust a vyvoj ditéte je dilezité doplnit tuto dietu s nizkym
obsahem bilkovin jest¢ konzumaci specialnich piipravkd, ve kterych je vhodné
zastoupeni aminokyselin a dalSich latek (Kolektiv autorti, © 2018). Dieta s omezenim
bilkovin se dodrzuje, protoze bilkovina obsahuje spoustu dusiku, a pfi sniZeni bilkovin

se snizi i dusikova zatéz organizmu (Stefanek, © 2011).
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Nejdulezitéjsi je, aby rodi¢e udrzovali spolupraci s metabolickym centrem.
Podstatné je také sledovat laboratorni nalezy a zajiStovat preventivni opatfeni, aby u

ditéte nedoslo k infekci (Kolektiv autort, © 2018).

8.6 Glutarova acidurie typ 1

Jedna se o onemocnéni, které je urgentni a vyzaduje rychlé a zasadni jednani. Pfi
glutarové acidurii I. typu dochazi ksituaci, kdy té€lo nedokaze zpracovavat
aminokyseliny, a to lysin a tryptofan. Tyto latky jsou obsaZené v bilkovinné potrave.
Protoze organizmus nedokaze tyto latky zpracovat, tak se v téle v nadmérném mnozstvi
hromadi. Vlivem nahromadéni téchto toxickych latek dochazi k poskozeni nékterych
casti mozku. K této situaci dochazi pokazdé, kdyz dojde k zatizeni téla velkym
mnozstvim lysinu a tryptofanu. K tomuto zvySeni dochéazi napft. pii infekei, hladovéni

nebo pii horecce (Kolektiv autorti, © 2018).

U tohoto onemocnéni je velmi vysokd mortalita. V moci a v séru se vyskytuje velké

mnozstvi autorové kyseliny (Maxdorf, © 2018).

V soucasné dob¢ se toto onemocnéni diagnostikuje jiz v novorozeneckém obdobi.
Kdy je prokdzano pomoci metody tzv. tandemové hmotnostni spektrometrie. Tato
metoda se vyuziva pii laboratornim novorozeneckém screeningu, ktery se déla u

kazdého novorozence (Muntau, 2014).

Novorozenci, ktefi jsou postizeni glutarovou acidurii typu, maji vétSinou
makrocefalii. Z tohoto diivodu je dualezité vysetfit novorozence a patrat nejen po
makrocefalii, ale i horeéce a svalové hypotonii. Pozdéji se mohou vyvinout i dalsi
priznaky, mezi které lze zaradit metabolickou acidéozu nebo neprospivani (Kolektiv

autord, © 2018).

Lécba Glutarové acidurii typu 1. opét spociva v dietnim opatieni (Muntau, 2014).
~Presymptomaticti pacienti mladsi 6 let drzi dietu s omezenim lyzinu a substituci

aminokyselinového prepardtu bez lyzinu a tryptofanu “ (Muntau, 2014, s. 109).

V situaci, ze dit¢ onemocni bakteridlni nebo virovou infekci, je dilezité zajistit
opatieni, aby nedoslo k zdvaznéj$im projevim Glutarové acidurie I. typu a hlavné
k nevratnému poskozeni zdravi. U ditéte je tedy dulezité jesté o néco vice snizit piijem
bilkovin a zvysit pfijem energie, a to nejlépe glukoézou s inzulinem pomoci infuze

(Kolektiv autort, © 2018).
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8.7 Izovalerova acidurie

Jedna se o onemocnéni, které se dédi autozomalné recesivnim zplisobem. Pfi tomto
onemocnéni dochazi k situaci, kdy nase télo neni schopné zpracovavat leucin, ktery je
obsazen v kazdé bilkovinné potravé (Jin Min et al., © 2013). Vlivem sniZené schopnosti
zpracovavani leucinu dochdzi k nahromadéni toxickych latek v téle. K nahromadéni
toxickych latek v téle se opakuje pokazdé, je-li organizmus zatiZen obrovskym
mnozstvim leucinu, a to naptiklad pii ubytku vahy u novorozenct, pifi horecce, anebo
pti hladovéni (Kolektiv autori, © 2018). Onemocnéni izovalerova acidurie mize jiz
v novorozeneckém obdobi vést k zavaznému metabolickému rozvratu a komatu

(Muntau, 2014).

Izovalerova acidurie je podchycena jiz v novorozeneckém obdobi, a to diky
novorozeneckému screeningu, ktery je provadén u kazdého novorozence. Toto
onemocnéni se v Ceské republice novorozeneckym screeningem vysetfuje jiz od roku
2009 (Ondiichova, 2009). K tomuto vySetfeni je vyuzivana metoda nazyvana jako

tandemova hmotnostni spektrometrie (Muntau, 2014).

Toto onemocnéni se u novorozencli projevuje metabolickou ketoacidozou,
dehydrataci, ketonurii, zvracenim, hypoglykémii nebo neprospivanim (Kolektiv autort,
© 2018) Mezi ptiznaky Izovalerové acidurie fadime také télesny nepiijemny zépach po
potu (Muntau, 2014). Tento zapach se pfirovnava k zépachu zpocenych nohou (Muntau,
2014). Tyto veskeré ptiznaky se projevuji u novorozenci pii akutni formé onemocnéni
(Jin Min et al., © 2013). V novorozeneckém obdobi toto onemocnéni nékdy byva i bez
pfiznakové a u ditéte se Zadny z pfiznakl nevyskytuje (Kolektiv autort, © 2018).
Vétsinou se onemocnéni projevi 3. az 6. den zivota ditéte. Kdy u novorozence se
vyskytuje slabé piti, zvraceni az dehydratace. Velice Casto se mohou také vyskytovat

epileptické zachvaty (Muntau, 2014).

Onemocnéni izovalerova acidurie pro kazdé dit€ znamena dodrzovani ptisné diety, a
to s omezenim bilkovin. Vzdy je tato dieta jest¢ doplné€na specialni vyzivou. Dale je u
nekterych déti podstatné, aby k této dieté jesté uzivaly 1€k zvany karnitin. Kazdy 1ékar
ditéti urci, jaké mnozstvi specidlnich nizkobilkovinnych potravin mize konzumovat.
Tyto nizkobilkovinné potraviny nejsou bohuzel hrazeny z vefejného zdravotniho
pojisténi a kazdy rodi€ si je musi pro své dit€¢ sam obstarat (Kolektiv autort, © 2018).
Tato dieta tedy spociva v celozivotnim dodrzovani nizkobilkovinné diety a nahradou

bilkovin s aminokyselinovym preparatem bez leucinu (Muntau, 2014).

V ptipadé prokazani tohoto onemocnéni pomoci novorozeneckého screeningu je
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dalezité poucit rodice o ptiznacich, které se u ditéte mohou projevovat. Déle je nutné
sezndmit je s lécbou, kterd u ditéte bude nasledovat a se kterou je vhodné zacit co
nejdiive. Pfi onemocnéni virovou nebo bakteridlni infekci nesmi dit¢ dlouhodobé
hladovét (Kolektiv autorti, © 2018). Pfi této situaci musi dojit k aplnému pieruseni
pfijmu bilkovin, anebo jesté k jejich snizeni a ditéti je podavéan infhzni ptipravek
s glukozou a inzulinem (Muntau, 2014).

Velice dillezité je, aby bylo onemocnéni izovalerova acidurie v¢as diagnostikovana a
1é¢ena. A aby dité zacalo co nejdiive ptijimat nizkobilkovinnou dietu, a to bez obsahu
Leucinu. VSe je totiz prevenci neonatdlni umrtnosti a zlepSeni neurologickych a

kognitivnich vysledkl (Jin Min et al., © 2013).

8.8 Deficit biotiniddzy

Jednd se o vrozenou chybu metabolismu, pii které dochazi k situaci, nema
organizmus dostatek biotinu (Porta, © 2017). Pfi tomto onemocnéni je porusen enzym
biotinidazy, ktery je dilezity pro recyklaci biotinu neboli vitaminu H. Jednd se o
dalezity vitamin, ktery je rozpustny ve vodé. Biotin je pro na$ organizmus velice
podstatny, protoze je v téle zapojen do metabolismu cukrt, tukii a bilkovin. Toto
onemocnéni se muze projevit jiz od 12 dnl zivota ditéte. Nejcastéji se vSak projevuje

kolem 3. mésice veéku ditéte (Kolektiv autorti, © 2018).

Deficit biotinidazy pfinasi fadu pfiznakl. Mezi tyto ptiznaky fadime neurologické
projevy, jako je napf. hypotonie nebo psychomotorické retardace. Velmi Casto se zde
vyskytuje také epilepsie. Je zde vyskyt také nékterych koznich projevl, a to napf.
dermatitida nebo alopecie (Blau et al., 2003). Ptiznaky se nemuseji ihned objevit, ale
projevi se az pfi zatéZové situaci organizmu, a to napf. pifi infekénim onemocnéni. U
ditéte se také mohou vyskytovat kieCe, zizeni zorného pole, poruchy dychani,

neprospivani, zvraceni ¢i prijem (Kolektiv autort, © 2018).

Deficit biotinidazy Ize v soucasné dob¢ jako i dalSi poruchy metabolismu podchytit
Jiz v novorozeneckém obdobi, a to pomoci tandemové hmotnostni spektrometrie, ktera
je vyuzivana pii novorozeneckém screeningu. Deficit biotinidazy je vyhleddvan pomoci
novorozeneckého screeningu jiz od roku 2016 (Ministerstvo zdravotnictvi CR, © 2016).
V zahranici a to pfevazné ve Virginii se deficit biotinidazy vyhleddva novorozeneckym

screeningem uz od roku 1985 (Porta et al., © 2017).

Pokud se novorozeneckym screeningem prokdze toto onemocnéni, je dillezité, aby
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doslo k v€asnému zahajeni 1é€by (Kolektiv autord, © 2018). Onemocnéni zvané jako
deficit biotinidazy je jedno znejlépe 1écitelnych onemocnéni z poruch metabolismu
( Blau et. al., 2003). Lécba spociva v pravidelném a celozivotnim podavanim 1ékd, ktery
se nazyva Biotin (Kolektiv autort, © 2018). Pii uzivani tohoto léku dojde u ditéte
v tfadech nékolika dnli k vymizeni epileptickych zachvati a k Upravé koznich ptiznakil

(Blau et al., 2003).

Diky uzivani Biotinu nedojde k rozvinuti klinickych projevi (Kolektiv autorti, ©
2018). Neléceni tohoto onemocnéni vede u ditéte k rozvinuti neurologickych a koznich
priznakti (Erten, Dikmen, Ulusu, © 2016). Lécba pomoci Biotinu bohuzel ve vétsSing
ptipadd neodstrani neurologické, zrakové nebo sluchové postiZeni, ke kterému doslo jiz

pted zahdjeni 1éby (Kolektiv autort, © 2018).

8.9 Deficit karnitinpalmitoyltrasferazy 1

Jedna se o onemocnéni, pii kterém dochdzi k poruse zpracovani mastnych kyselin
(Dowsett et al., © 2017). Deficit karnitinpalmitoyltransferazy I vznika na zaklade
nedostateCné cCinnosti prenasece mastnych kyselin, a to uvnitf bunék. Pii tomto
onemocnéni naSemu organizmu chybi enzym CPT I, ktery je podstatny pro spojeni
karnitinu s mastnymi kyselinami. Déle je podstatny pro pfeménu na acylkarnitin.
Z tohoto diivodii dochazi v organizmu ke zhorSenému preménovani tukii na palivo,
které je pro nase télo velmi vyuzitelné. To vSe je pro nas velmi nebezpecné napt. pii
hladovéni, pfi nemoci, pfi operaci nebo svalové ndmaze, kdy nasledkem toho dochézi
v téle ke snizeni cukrii neboli glukoézy a naSe télo neni schopno zpracovavat tuky
(Kolektiv autort, © 2018). Jedna se o enzym, ktery se v lidském téle nachazi v jatrech

(Choi et al., 2016).

Nemoc muze u ditéte propuknout jiz béhem prvniho tydne po narozeni. Ve vétSiné

pfipadll se u déti zaciné projevovat mezi 8. az 18. mé&sicem (Kolektiv autorti, © 2018).

Deficit karnitinpalmitoyltransferazy 1 je v dneSni dobé podchycen jiz par dni po
porodu u kazdého ditéte, a to na zédklad€ provedeni novorozeneckého screeningu. Tento
deficit fadime do dédi¢nych poruch metabolismu a vyhleddvan novorozeneckym

screeningem je od roku 2009 (Ondfichova, 2009).

Toto onemocnéni se miZze projevovat rizné. Muze se vyskytovat letargie,
hepatomegalie, kieCe nebo hypoketotickd hypoglykémie. VétSinou se tyto piriznaky

projevi pfi infekcich, prijmech nebo hladovéni. Pokud vSak neni zahajena intenzivni
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1écba, mlze vSe vést az ke komatu a umrti ditéte (Kolektiv autorii, © 2018). Mohou se
projevovat i dal§i Zivot ohroZujici ptiznaky, jako je jaterni encefalopatie, hepatomegalie
neboli zvétSena jatra, jaterni selhani nebo poruchy srde¢niho rytmu (Fokkema et al., ©

2016).

Dilezité je deficit karnitinpalmitoyltransferazy 1 vcas 1écit, protoze v€asna lécba
zabrani rozvinuti pfiznakl, které jsou pro dité¢ velmi nebezpecné. Lécba spociva
v konzumaci ptedepsané stravy neboli diety, kterd obsahuje zvySené mnozstvi sacharidi
a naopak snizené mnozstvi tuktl. Je dulezité, aby byla tato strava u mensich déti
podavana v urCitych Casovych intervalech jak pies den, tak i v no¢nich hodinach.
Konzumace této stravy v nocnich hodinach se pak dale upravuje u starSich déti a

dospélych dle potteby (Kolektiv autort, © 2018).

8.10 Deficit karnitinpalmitoyltrasferazy 2

Jednd se o autozomalné recesivni poruchu (Roe et al., 2008). Pti deficitu CPT 2
dochazi ke Spatnému zpracovavani mastnych kyselin. Nasledkem toho dochazi ke
zhorSenému premeénovani tukti na palivo, které nase t¢lo potiebuje. Pfi tomto
onemocnéni nasemu organizmu chybi enzym CPT 2. Tento deficit je stejné zdvazny
jako deficit CPT 1, a to zejména pii svalové namaze, hladovéni ¢i infekci, kdy dochazi
ke snizeni cukru v téle a nase télo neni schopno zpracovavat tuky. Tato nemoc se mtize
projevit jiz v novorozeneckém obdobi nebo pozdéji, a to v détském veku. Nekdy nemoc
propukne az kolem 15. veéku ditéte nebo i v dospélosti, a to ve véku 20 az 30 let

(Kolektiv autort, © 2018).

Deficit CPT 2 lze odhalit jiz v novorozeneckém obdobi pomoci novorozeneckého
screeningu. Zatazen v Ceské republice do novorozeneckého screeningu byl v roce 2009,
a to spoletné¢ s onemocnénim nazyvanym jako deficit karnitinpalmitoyltrasferazy 1

(Ondfichova, 2009).

Deficit karnitinpalmitoyltrasferazy 2 se projevuje svalovou slabosti, selhdnim
ledvin, a pii porusSe plicnich svalll i selhanim plic. Dale se mlzZe objevit porucha jater,
hypoketotickd hypoglykémie, kardiomyopatie, nebo postizeni kosterniho svalstva. Tyto
veskeré priznaky jsou pro dit€ velmi nebezpecné a pii nefesSeni vedou ke komatu az

k smrti (Kolektiv autorii, © 2018).

Jako u kazdého onemocnéni je dulezitd vcCasna 1éCba. Lécba zde spociva

v konzumaci specidlni diety. Tato dieta je obsahuje zvySeny piijem sacharidii a omezeni
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tuk®i (Roe et al., © 2008). Dulezité je podavat tuto stravu u malych déti v pravidelnych
intervalech, a to zejména i v noci. U starSich déti a dospélych jsou tyto intervaly
upraveny dle jejich potieby (Kolektiv autort, ©2018). Z divodu svalové slabosti je u
vSech pacienttl, kteii trpi timto onemocnénim, doporuceno, aby omezili veSkeré cviceni,

které by mohlo vést k bolesti svala (Roe et al., © 2008).

Pokud dité s deficitem karnitinpalmitoyltrasferdzy 2 onemocni béZnou nemoci, je
dilezité thned zasdhnou a zajistit ur¢ita opateni. V takovémto ptipad¢ je dulezité ditéti
podat velky pfijem energie. To zajistime bud’to podanim glukozy ve formé infuzniho

roztoku nebo pridanim glukozy do jidla (Kolektiv autort, © 2018).

8.11 Homocystinurie 7 deficitu methylentetrahydrofolatreduktazy

Deficit methylentetrahydrofolatreduktdzy je dédi€né metabolické onemocnéni
(Gales et. al, © 2018). Pii tomto onemocnéni dochdzi k poruse
methylentetrahydrofolatreduktazy a diky tomu se netvofi 5- methyltetrahydrofolat, ktery
je podstatny pro preménu homocysteinu na metionin. V dasledku, ze nedochazi
k pfeméné¢ homocysteinu na metionin, se v organismu hromadi homocystein. Toto
onemocnéni se vétSinou projevuje od kojeneckého obdobi az do dospélosti, ale vétSinou
vSak béhem prvniho roku zivota ditéte (Kolektiv autori, © 2018). Muze tedy
propuknout v jakémkoliv véku (Gales et. al., © 2018).

Deficit MTHFR Ize v soucasné dobé odhalit jiz po narozeni ditéte, a to pomoci
novorozeneckym screeningem. V Ceské republice je deficit MTHFR vyhledavan

pomoci novorozeneckého screeningu od roku 2016 (Gaillyova, Vinohradska, 2016).

Onemocnéni MTHFR se v détstvi projevuje nejcastéji vyskytem neurologickych
ptiznakd, jako je encefalopatie nebo psychomotorické zpozdéni (Gales et al., © 2018).
Dale se u déti mize objevit odmitdni stravy, neprospivani, hypotonie nebo kiece.
V dospélosti se nejcastéji projevuje psychickym onemocnénim, jako je schizofrenie, a
to nekdy 1 v souvislosti s cévni mozkovou piihodou (Kolektiv autorti, © 2018). U ditéte
se onemocnéni dale miZe projevovat epilepsii nebo poruchou chiize (Gales et al., ©

2018).

Jako kazdé onemocnéni, tak i tento deficit genu MTHFR je podstatné 1é¢it. Lécba
spociva v uzivani vysokych davek betainu. Tato 1écba je velice podstatna a je nutné
zahdjit ji co nejdiive, protoze vCasnym zahdjenim 1écby ditéti zajistime spravny

psychomotoricky vyvoj. U déti, u kterych je 1é€ba deficitu MTHFR zahajena pozdéji, se
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u nich vétSinou rozvine psychomotoricka retardace (Kolektiv autori, © 2018).

8.12 Homocystinurie 7 deficitu cystathionin beta-syntazy

Onemocnéni zvané jako homocystinurie z deficitu cystathionin beta-syntazy je
nejcastéjsi dédicnd porucha metabolismu (Voskoboeva et al., © 2017). Pfi onemocnéni
CBS nedochazi v organismu k pfeméné homocysteinu na cystathionin, a vlivem toho se
homocystein hromadi v téle (Kolektiv autorti, © 2018). Je zde nedostatek CBS neboli
cystathionin beta-syntdzy a dochazi k poruSe metabolismu sirnych aminokyselin
(Voskoboeva et al., © 2018). Deficit CBS vétSinou propukne v raném az pozdnim

détstvi (Kolektiv autori, © 2018).

V soucasné dobé¢ je deficit cystathionin beta-syntazy zafazen v novorozeneckém
screeningu mezi vyhledavané nemoci (Kolektiv autorii, © 2018). Zatazeno do
novorozeneckého screeningu v Ceské republice je od roku 2016 (Gaillyova,

Vinohradskd, 2016).

Toto onemocnéni je tedy podchycené jiz v novorozeneckém obdobi, a to par dni po
narozeni kazdého ditéte. Diky tomu, je dit¢ v€as léCeno a je mu umoznén normalni
psychicky vyvoj. VEasnou lécbou, se také zabrani vzniku multisystémového télesného

postizeni ditéte (Kolektiv autort, © 2018).

VétsSinou vSechny déti, které trpi homocystinurii, maji typickou charakteristiku,
ktera se vyznacuje blond’atymi nebo svétle hnédymi vlasy, které jsou vétSinou kudrnaté,
dale jemnymi kvéty na tvafich a modrou duhovkou. Obvykle jsou vysoké postavy a

maji tenké koncetiny (Voskoboeva et al., © 2017).

Onemocnéni se pii tézké formé deficitu CBS projevuje multisystémovym
onemocnénim oc¢i, pohybového aparatu a centralniho nervového systému. V nékterych
ptipadech se onemocnéni deficitu CBS nemusi nijak projevovat. K této situaci dochazi
vétSinou u mirnéjSich forem deficitu CBS (Kolektiv autord, © 2018). Jak uz bylo
feceno, pii tomto onemocnéni dochazi k postizeni pohybového aparatu, které se mize
projevovat Castymi zlomeninami, deformaci skeletu nebo osteopordzou. Dale se také

muze vyskytnout infarkt myokardu nebo trombembolie ( Voskoboeva et al., © 2017).
Dulezité je toto onemocnéni vc€as léCit, a zabréanit tak nepfijemnym projeviim

onemocnéni. Diky v€asné 1é¢bé muzeme zajistit ditéti 1 u tézkych forem deficitu CBS

normalni vyvoj. U kazdého pacienta je 1écba jina. Lze toto onemocnéni 1éCit tzv.

pyridoxinem neboli vitaminem B6. Bohuzel u nékterych pacientl tato 1écba nezabira.
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Dalsi mozna 1écba je dodrzovani piisné diety. Tato dieta spo¢iva v omezeni bilkovin a to
hlavné methioninu, déale je podstatné do stravy zaradit vitaminy, mineraly a stopové
prvky. Pestra strava je pro dit¢ velmi dilezitd, protoZze mu zajisti jeho spravny vyvoj a

rust (Kolektiv autort, © 2018).

8.13 Deficit karnitinacylkarnitintranslokazy

Deficit karnitinacylkarnitintranslokazy neboli CACT je autozomalné recesivni
porucha (Viktoria et al., © 2015). Znamena to tedy, Ze nemoc dit¢ zdédilo od obou
rodict, ktefi jsou nositeli této nemoci (Kolektiv autort, © 2018). Tato nemoc byla
poprvé zjisténa v roce 1992 (Stanley et al., © 1992). Pii deficitu CACT je problém ve
zpracovavani mastnych kyselin, kdy naSe télo hiife proménuje tuky na palivo, které
lidské télo potiebuje. Deficit CACT je pro kazdé dité velmi zdvazné napft. pii nemoci,
pii operaci, nebo pifi dlouhodobém hladovéni. V takovych situacich se v nasem
organizmu snizi zasoby cukri a nase télo neni schopné zpracovéavat tuky (Kolektiv
autord, © 2018). Onemocnéni se vétsinou zacne projevovat do 3 let véku, ale nejcastéji

Jiz v novorozeneckém obdobi (Viktoria et al., © 2015).

Deficit karnitinacylkarnitintranslokazy lze podchytit v souasné dobé¢ jiz pomoci
novorozeneckého screeningu, ktery se provadi u kazdého novorozence po narozeni na
zékladé souhlasu rodi¢a (Kolektiv autorti, © 2018). V Ceské republice je onemocnéni

vyhledavano od roku 2009 (Ondftichova, 2009).

Onemocnéni se projevuje srdecnimi problémy, a to nejcastéji srdecni arytmii,
kardiomyopatii dale svalovou slabosti, nebo onemocnéni jater. V piipadé la¢nosti nebo
infekce mize mit dit¢ epizody hypoglykémie (Viktoria et al., © 2015). VétSina déti
bohuZzel umira na selhani jater nebo na srde¢ni komplikace. U nékterych déti mize také
dojit k rozvinuti kie¢i a k syndromu nahlého umrti ditéte (Kolektiv autort, © 2018).
Mezi pifiznaky také fadime hyperamonémii, kterd se téz rozviji infekci pii nebo la¢néni

(Viktoria et al., © 2015).

Dulezité¢ je zahéjeni vc€asné 1écby. Tato lécba spocivd v dodrzovani diety, ktera
obsahuje zvySeny pfijem sacharidil a snizeny piijem tukd, kdy je dilezité dodéavat tuky
specialni. Mezi specialni tuky fadime MCT olej, jako je napt. kokosovy nebo palmovy
olej. O veskeré 1écbé rozhoduje 1¢kat, ktery je specialista v oboru dédi¢nych poruch
metabolismu (Kolektiv autorii, © 2018). U néckterych déti je také dilezité k dieté
podavat jest¢ karnitin (Viktoria et al., © 2015). Je dilezité, aby byla dieta fadné
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dodrZzovéna a podavéna ditéti v pravidelnych ¢asovanych intervalech, a to zejména ptes
den i v noci. V nékterych ptipadech je nutné u ditéte omezit zvySenou télesnou ndmahu
(Kolektiv autort, © 2018). Podstatné je upozornit rodice, aby piedchazeli la¢néni u
ditéte (Viktorie et al., © 2015). Pfi kazdém onemocnéni ditéte, a to napf. respiracni
infekci, virosou nebo pii horeckach je dilezité zajistit urcita opatfeni. Tato opatieni
spocivaji ve zvySeni pfijmu energie, a to pomoci glukdzy, kterd se vétSinou podava

nitrozilné (Kolektiv autort, © 2018).

Onemocnéni CACT je velice vzacné. Velikym pokrokem bylo rozpoznani této
nemoci jiz v novorozeneckém obdobi, a to pomoci novorozeneckého screeningu.
Bohuzel 1 pfesto na tuto nemoc umird mnoho déti, a to jiz v prvnim roce Zivota

(Viktorie et al., © 2015).

8.14 Deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin se stiedné dlouhym ietézcem

Deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin se stiedn¢ dlouhym fetézcem je
autozomalné recesivni porucha, kterou dit¢ ziska, pokud jsou oba rodife nosici
onemocnéni MCAD. Jedna se o onemocnéni, které vznika vlivem poruchy beta-oxidace
mastnych kyselin se sttedné dlouhym fetézcem (Drendel et al., 2015). Tato porucha se
fadi mezi nejCastéjsi poruchy ve zpracovani mastnych kyselin, a je velice nebezpecna
v ptipad¢ hladovéni, nemoci nebo operace, protoZze dochédzi v organizmu ke sniZeni
zasoby glukozy a nase télo neni schopno zpracovavat nahradni zdroj energie, a to tuky

(Kolektiv autort, © 2018).

Deficit MCAD je v soucasné dobé zjistitelny jiz v novorozeneckém obdobi, a to
pomoci tzv. novorozeneckého screeningu. Do toho screeningu byl deficit acyl-CoA
dehydrogenazy mastnych kyselin se stfedné dlouhym fetézcem zafazen v Ceské
republice jiz roku 2009 (Ondfichové, 2009). Tento screening vyuziva pii odhaleni
dédi¢nych poruch metabolismu, jako je napt. deficit MCAD metodu tandemovéa
hmotnostni spektrometrie (Aksglaede et al., © 2015). Onemocnéni MCAD je
vyhledavano pomoci novorozeneckého screeningu také v Severni Americe a ve vétSiné
Evropy. Screening novorozenci zabranuje vCasnému umrti, ale bohuzel né&ktefi
novorozenci s deficittem MCAD zemfou béhem né¢kolika dni, a to jesté pied ziskanim

vysledkt tohoto screeningové vysetieni (Bala, © 2015).

Ptiznaky onemocnéni se u ditéte vétSinou projevi od 3. do 24. mésict (Kolektiv

autorti, © 2018). Projevujici se ptiznaky MCAD jsou vétSinou riznorodé. Ve vétSiné
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pfipadi se onemocnéni projevi béhem prvniho roku Zivota ditéte, a to hypokétozni
hypoglykémii a encefalopatii, které vétSinou vznikaji z dlivodu onemocnéni anebo
z nedostate¢ného divodu ptijmu energie (Aksglaede et al., © 2015). U déti, které preziji
encefalopatii a hypokétozni hypoglykémii, muze vzniknout vyvojovy handicap,

myopatie nebo hypotonicky syndrom (Kolektiv autorii, © 2018).

Dtlezité je onemocnéni MCAD vcas podchytit a 1éCit, protoZe pii neléceni je dité
ohrozeno neurologickymi nasledky, nebo syndromem nahlého imrti ditéte (Aksglaede
et al., © 2015). Cela 1écba spociva v dodrzovani diety. Tato dieta obsahuje snizeni
mnozstvi tukll a zvySené mnozstvi sacharidi, které jsou obohaceny Skroby.
Nejdtlezitéjsi je matku upozornit, aby stravu ditéti podavala v pravidelnych ¢asovych
intervalech, a to zejména ptes den 1 v noci. U starSich déti a dospé€lych je pfijem stravy
v noci upravovan dle potieby. U nékterych déti je také podstatné dodavat 1€k zvany

karnitin (Kolektiv autort, © 2018).

8.15 Deficit Acyl-CoA dehydrogendzy mastnych kyselin s velmi dlouhym ietézcem

Deficit Acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin s velmi dlouhym fetézcem
neboli VLCAD je autozomdln€ recesivni porucha, ktera je povaZovana za jednu
z nejcastéjsich poruch (Limballe et al., © 2010). VLCAD je onemocnéni, které vznika
z divodu poruchy zpracovani mastnych kyselin. Pii tomto onemocnéni je snizena
¢innost jednoho z enzymd, ktery je velice podstatny a podili se na pfeméné tukl za

energii, které je pro na$ organizmus dulezitd (Kolektiv autort, © 2018).

Onemocnéni VLCAD je v soucasnosti zjistitelné jiZz u novorozenct par dni po jejich
narozeni, a to diky screeningu novorozenct, ktery je v Ceské republice celoplo$né
provadén. Nemoc VLCAD, ktera se fadi mezi dédicné poruchy metabolismu, je pomoci
screeningu novorozencil vyhledavana v Ceské republice od roku 2009 (Ondiichova,

2009).

Onemocnéni VLCAD nastupuje v urCitych situacich, jako je dlouhé hladovéni,
hotfecnaty stav nebo stres. Jedna se o situace, pifi kterych musi organizmus vynaloZit
zvySené energetické Usili, pfi kterém se vycCerpaji zdsoby glykogenu a vznik této energie
je z vétsSiny zavisly na metabolismu tukt (Kolektiv autori, © 2018). Po samotné
diagnostice onemocnéni VLCAD je tedy podstatné klast diraz na prevenci projevu této

nemoci (Tenopoulou et al., © 2015).

Projev onemocnéni VLCAD je velice variabilni. Nastup pfiznaki je vétSinou od
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novorozeneckého veku az do dospélosti. V novorozeneckém obdobi se deficit VLCAT
projevuje nejcastéji nekotickou hypoglykémii, jaterni dysfunkci, kardiomyopatii
s maligni arytmii. U novorozence mtize dojit také k nahlému umrti. U kojencti je projev
priznakti stejny, ale nékdy se u nich neprojevi kardiomyopatie. U adolescenti a
dospélych vétSinou nejsou piitomny srde¢ni problémy a hypoglykémie naopak se u nich
vyskytuje myopatie se svalovou unavou (Kolektiv autord, © 2018). Onemocnéni ma
ale 1 pripady, kdy nékteré z nich tuto formu onemocnéni prezily. Tato forma se vétSinou
vyskytuje u novorozenci a projevuje se kardiomyopatii a jaternim selhdnim

(Tenopoulou et al., © 2015).

Dulezita je vCasna diagnostika a 1é¢ba onemocnéni VLCAD. Pokud tento deficit
neni vcéas 1éCen, tak se miize objevit akutni forma onemocnéni, kterd ve vétsin¢ piipada

vede k tmrti (Kolektiv autorta, © 2018).

Jak uz bylo feceno, je podstatné klast diraz na prevenci, aby nedoslo k projevu
onemocnéni (Tenopoulou et al., © 2015). Je tedy duleZité informovat rodiCe ditéte o
priznacich hypoglykémie. Dale je musime upozornit na to, Ze by méli predejit dlouhému
hladovéni ditéte a pii kazdém onemocnéni je podstatné, aby se dostavili do
zdravotnického zatizeni, kde ditéti bude podan infuzni roztok s glukézou. Cela 1écba
onemocnéni VLCAD spoc€iva v dodrzovani diety se zvySenym piijmem sacharidu, které
jsou obohaceny skroby a se snizenim mnozstvim tuki, kdy je podstatné dodavat tuky
specidlni. Nejpodstatnéjsi je dietu podavat v pravidelnych ¢asovych intervalech ve dne 1

v noci, a to zejména u malych déti. U starSich déti a dospé€lych jsou intervaly stravy

upraveny dle jejich potteby (Kolektiv autort, © 2018).

V nékterych piipadech je ditéti také podavan karnitin, ktery napoméhd nahromadéni
toxickych metaboliti, které se diky tomu mohou vyloucit z organismu (Viktorie et al., ©
2015). Zda bude tento 1¢k ditéti poddvan, miize rozhodnout pouze 1ékat, ktery plisobi ve
specialnich metabolickych centrech. N¢kdy je také nutné u ditéte omezit zvySenou

télesnou zatéz (Kolektiv autorti, © 2018).

Jak uvéadi Limballe et al. (© 2010) onemocnéni VLCAD je autozomalné recesivni
choroba. Znamena to tedy, ze onemocnéni dité ziskalo jak od matky, tak od otce, neboli
oba jsou nosi¢em této choroby. A protoze se jedna o dédicné onemocnéni, je podstatné
nechat vySetfit 1 jejich ostatni déti, které mohou vypadat zdravé i ptesto, ze také maji

toto onemocnéni (Kolektiv autori, © 2018).
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8.16 Deficit 3hydroxyacyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin s dlouhym retézcem

Deficit 3hydoxyacyl-CoA dehydrogendzy mastnych kyselin s dlouhym fetézcem
neboli LCHAD je vrozena chyba metabolismu mastnych kyselin (Strandqvist et al., ©
2015). Pfi tomto onemocnéni je nedostateCna ¢innost jednoho z enzymi mastnych
kyselin, diky kterému jsou tuky pfeménovany na energii, kterd je velmi vyuzitelnd pro
lidské télo. Pfi dlouhodobém hladovéni, nemoci ¢i operaci je onemocnéni LCHAD
velmi zavazné. Pfi téchto situacich musi télo vynalozit obrovské Usili, pfi kterém
dochdzi ke snizeni zdsoby cukrii a na$ organismus neni schopny zpracovavat tuky

(Kolektiv autorti, © 2018).

Jesté pied nim, nez se v Ceské republice zacal vyhledavat deficit LCHAD pomoci
screeningu novorozencl, mohl byt jednou zpfi¢in syndromu nahlého umrti
novorozence. Nyni lze tento deficit podchytit jiz nékolik dni po narozeni ditéte, a to
pomoci novorozeneckého screeningu. Onemocnéni LCHAD je vyhledavano v Ceské
republice pomoci screeningu novorozenci jiz od roku 2009 (Ondfichova, 2009).
Vtomto toce se screeningu novorozencti v Ceské republice rozsifil na 13

vyhleddvanych nemoci (Pavlatova, 2009).

Onemocnéni se miize projevit jiz v novorozeneckém obdobi a poté i dale 1 v détstvi.
Primérné se vSak pfiznaky onemocnéni LCHAD objevi kolem 6. mésice v€ku ditéte.
které jsou ve vétSin€ pripada fetalni (Kolektiv autort, © 2018). Dité¢ muize byt také
chronicky slabé a unavené (Raval et al., © 2016). U novorozenecké formy se vétSinou
vyskytuji poruchy jaternich funkci. U ditéte s tézkou formou LCHAD se vétSinou
rozvine neurologické postizeni. Velmi Castym piiznakem byva také neprospivani,
hypotonie nebo porucha psychomotorického vyvoje (Kolektiv autor, © 2018). Dale se
deficit LCHAD muze projevit problémem s piijimanim potravy ditéte, hypoglykémii,

retinopatii nebo az Uplnou ztratou zraku (Raval et al., © 2016).

Po diagnostice onemocnéni LCHAD je dillezité co nejdiive zah4jit 1é€bu. Bohuzel 1
pies dobrou lécbu se u nékterych pacientii rozvine vlivem onemocnéni LCHAD
kardiomyopatie neboli zbytnéni srde¢ni svaloviny a retinopatie neboli porucha sitnice
v oku. Prognéza onemocnéni je tedy i pfi velice dobré 1é¢be nejista (Kolektiv autorti, ©
2018). Cela lécba spocivd v dodrzovani diety se snizenim mnozstvi tukli a zvySenim
mnozstvim sacharidi. U téch, u kterych je potteba, Iékat naordinuje k dieté 1€k zvany
karnitin (Raval et al., © 2016). Také je dulezit¢ dodavat k dieté specidlni tuky. Ptijem

této diety je dilezité dodrzovat v urcitych Casovych intervalech, a to zejména v noci i
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ptes den. Zadné jidlo se tedy nesmi vynechat (Kolektiv autorti, © 2018). Podstatné je
upozornit rodice, ze dit€ nikdy nesmi hladovét. Dilezita je také 1écba jiz rozvinutych

ptiznakt (Raval et al., © 2016).

Rodice ditéte musi byt informovani o tom, ze pokud dité onemocni, a to napf.
virézou, infekénim onemocnénim nebo horeCkou, je podstatné ihned navstivit
zdravotnické zatizeni, kde bude ditéti podan infuzni roztok s glukézou (Kolektiv autort,

©2018).

8.17 Kongenitalni hypotyredza

Kongenitalni hypotyre6za neboli CH je vrozené onemocnéni §titné Zzlazy.
(Neumann, Taji Al, 2011). Pfi kongenitalni hypotyreéze dochazi ke sniZeni tvorbé
hormont, které S$titnd zlaza produkuje (Kolektiv autord, © 2018). To je vSak problém,
protoze hormon §titné Zlazy je velice dlilezity pro nas organizmus a je velmi podstatny
pfi vyvoji mozku ve fetdlnim i novorozeneckém obdobi zivota ditéte (Thaker et al., ©
2017). Jedna se o onemocnéni, které vice postihuje divky nez chlapce. VéEtSinou vznika
porucha vyvoje a ristu §titné Zlazy jiz v prenatadlnim vyvoji neboli pfed narozenim
ditéte. V soucasnosti Ize onemocnéni Kongenitalni hypotyredza podchytit diive, nez se
staCi projevit pfiznaky tohoto onemocnéni, a to pomoci tzv. novorozeneckého
screeningu (Neumann, Taji Al, 2011). V Ceské republice se onemocnéni kongenitalni
hypotyredza celoplosné vyhleddva pomoci screeningu novorozenct jiz od roku 2009

(Ondfichova, 2009).

Jak bylo feceno, onemocnéni je zjistitelné jiz pred rozvojem piiznakd. U
novorozencu se nékdy miize pred zacatkem 1€Cby objevit protahovany ikterus, oteviena
malé fontanela nebo mirné prosaknuti podkozi (Neumann, Taji Al, 2011). U nelécené
nebo pozd€ léCené kongenitdlni hypotyredzy se vétSinou objevi neprospivani,
nechutenstvi, nezdjem pii krmeni, obstipace neboli zacpa, téstovité prosaknuti podkozi,
opozdéné profezavani zubl, typicka tvar nebo porucha sluchu (Kolektiv autort, ©
2018). Dale se vlivem pozdéji 1écené kongenitalni hypotyre6zy mize objevit zpomaleni
psychomotorického vyvoje, zhrubly hlas, porucha ristu az nékdy i1 zavazna
psychomotorické retardace (Neumann, Taji Al, 2011). Cely organizmus je tedy vlivem

nedostate¢né produkce hormonu §titné zlazy zpomaleny (Kolektiv autorti, © 2018).

Kongenitalni hypotyredza se tedy diagnostikuje jiz pomoci screeningu novorozencii.

V ptipadé pozitivnich vysledkl je informovéan prakticky Iékat ditéte a také centrum,
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které 1é¢i kongenitalni hypotyreozu. Déle je nutné u ditéte provést vysetieni $titné zlazy,
a to pomoci scintigrafie, kterd ndm pomuze odhalit pfi¢inu vzniku (Neumann, Taji Al,
2011).

Dutlezita je v€as u ditéte zahdjit 1écbu, kterd zajisti normalni kvalitni zivot ditéte
(Kolektiv autorti, 2018). V Ceské republice poskytuje hormonalni 1é¢bu ditéte po
diagnostice Kongenitdlni hypotyreézy nckolik pracovist, a to v Praze Fakultni
nemocnice Kralovské Vinohrady a Fakultni nemocnice v Motole dale Nemocnice Ceské
Budé¢jovice, Fakultni nemocnice Plzen, Fakultni nemocnice Hradec Kralové, Fakultni
nemocnice Brno, Fakultni nemocnice Olomouc, Fakultni nemocnice Ostrava a

Masarykova nemocnice v Ustni nad Labem (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2016).

Lécba Kongenitalni hypotyredzy spociva v podavani 1€ki. Tento 1€k se nazyva
levothyroxin a wuzivd se kazdy den vzdy nalatno (Neumann, Taji Al, 2011).
V pracovistich, kterd jsou vySe uvedend, zajistuje také détsky endokrinolog screening
vrozenych vad sluchu pomoci transientnich otoakustickych emisi, a to nejpozdéji do 3
mésictl véku ditéte (Ministerstvo zdravotnictvi CR, 2016). Lééba je obvykle celoZivotni

a je tedy potieba 1€k zvany levothyroxin uzivat po cely zivot (Neumann, Taji Al, 2011).

8.18 Kongenitalni adrendlni hyperplazie

Kongenitalni adrenédlni hyperplazie neboli CAH, byla diive oznacovana jako
adrenogenitalni syndrom (Marek et al., 2010). Jednd se o autozomalné recesivni
chorobu (Kolektiv autort, © 2018). Toto onemocnéni vznikd na podkladé defektu
enzymu nadledvinové kiry (Marek et al., 2010). Pfi kongenitalni adrenalni hyperplazii
je tedy nedostatek hormonu kortizolu a aldosteronu a naopak nadbytek androgenti
(Kolektiv autort, © 2018). Jedna se o stav, ktery trva celozivotné. Kongenitalni
adrenélni hyperplazie je klasifikovana dle véku, pohlavi a genetiky a lze rozd¢lit do

dvou skupin (Bachelot et al., © 2017).

Kongenitalni adrendlni hyperplazie byla zatazena v Ceské republice mezi
vyhleddvané nemoci pomoci screeningu novorozencii roku 2009. Toto onemocnéni je

tedy od roku 2009 zjistitelné jiz v novorozeneckém obdobi (Ondfichova, 2009).
Onemocnéni CAH se projevuje nékolika pfiznaky, a to napt. tim, ze divky maji pti

narozeni objemny genital. Dale se miize objevit neprospivani, ibytek na vaze, zvraceni,

apatie, hypotonie, kiece a porucha védomi. Pozdéji se také mutze objevit piedcasna

puberta, kterd se projevi pubickym ochlupenim. Ve 3 az v § letech zivota miize také
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dojit k ristové akceleraci a ke ztraté finalni dospélé vysky (Kolektiv autorti, © 2018).

Lécba kongenitalni adrendlni hyperplazie je dlouhodobd a spocivd v dodavani
kortikoidl. Tyto kortikoidy nahradi nedostatek hormonti kortizolu a utlumi nadmérnou
produkci androgent (Marek et al., 2010). Dodava se tedy substituce glukokortikoidu a
mineralokortikoidu (Kolektiv autord, © 2018). U déti je nejCastéji podavan
hydrokortizon, a to z diivodil, ze jako jediny z kortikoidii nejméné brzdi rust (Marek et
al., 2010). Pokud je dit¢ v€as a spravné léceno, ma zajiStény normalni kvalitni zivot. U
divek je n€kdy provadeéna i 1écba operativni, a to za ucelem Upravy funkce a vzhledu
genitalt. V piipadé ze neni onemocnéni CAH léCeno muze dojit k metabolickému
rozvratu az k umrti. Umrti hrozi i v p¥ipadé infekce, kdy je t&lo v akutni zatézové situaci

(Kolektiv autort, © 2018).
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9. Novorozenecky screening z pupecnikové krve

Novorozenecky screening z pupe¢nikové krve je provadén celoplosné dle platné
vyhlasky ¢. 306/2012 Sb. o podminkach ptedchdzeni vzniku a Sifeni infekénich
onemocnéni a o hygienickych pozadavcich na provoz zdravotnickych zatizeni a Gstavu
socidlni péce. Novorozenecky screening z pupecnikové krve fadime mezi laboratorni
novorozenecky screening (Sbirka zakonti Ceské republiky, 2012). Tento screening se
provadi za Gcelem odhaleni vrozené syfilitické infekce neboli tzv. TPHA. Jedna se o
sérologické vySetfeni TPHA, jehoz cilem je prokazat protilatky v krvi novorozence,
které se tvoii po kontaktu s ptivodcem syfilis (Hanzl et al., 2010). Vyhlaska ¢. 306/2012
Sb. tikd, Ze sérologické vysetfeni na syfilis s pouzitim jedné nespecifické a jedné
specifické¢ reakce lékat provadi z pupecnikové krve kazdého novorozence (Sbirka

zakont Ceské republiky, 2012).

Sérologické vysetfreni TPHA je tedy zpravidla u novorozencli provadéno
z pupecnikové krve, a to ihned po narozeni. K tomuto vySetfeni potiebuje zdravotnicky
personal nékolik pomiicek, mezi které fadime rukavice, oznacenou zkumavku
s gumovou zatkou a také Zadanku, kterou sestra musi fadné a spravné vyplnit. Odbér
pupecnikové krve u novorozence na odhaleni vrozené syfilitické infekce probiha
nasledovné. Po narozeni novorozence porodnik pferusi pupecnik, uvolni pean a necha
natéct pupecnikovou krev do oznacené zkumavky, kterou si zdravotni sestra predem
piipravila. Pokud je dit€ narozeno cisafskym fezem zajistuje odbér z pupecnikové krve
operacni tym. Dal$i manipulaci se vzorkem, co se tyce uchovani a transportu odebrané
krve, zajiStuje neonatologicka sestra. Nutné je, aby sestra také provedla zaznam o

provedeni odbéru do zdravotnické dokumentace ditéte (Hanzl et al., 2010).

Je zde tedy na mist¢ zminit se o onemocnéni zvané syfilis. Jednd se o pohlavni
chorobu, kterd lze ur€it pomoci sérologického vysSetieni (ElitechGroup, © 2018).
Infekéni onemocnéni zvané syfilis dit€ ziska od matky jiZ pfed narozenim. Onemocnéni
tedy vznikd prestupem infekce z matky na plod. Jednd se o tzv. vrozenou syfilis.
V zacatku téhotenstvi neni schopna infekce proniknout do placenty. Teprve v 5. mésici
téhotenstvi dojde ke zméné placenty. Diky tomu je umoznén ptestup infekce na plod
(Macak, Macéakova, Dvorackova, 2012). Jednd se o onemocnéni, které muze
v téhotenstvi vyvolat spontanni potrat nebo ptfed¢asny porod (Leifer, 2004). Plod
vétSinou umird nitrodélozné, nebo kratce po porodu. Vlivem infekce syfilis se u
novorozence vyskytuji t€Zké zmény na organech, a to predevsim na jatrech, slezin¢ a

také plicich. V né€kterych situacich se dit¢ narodi s mirnymi projevy vrozené syfilis.
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Tyto déti se mohou dozit dospélosti a jedna se o tzv. pozdni vrozenou syfilis. Pozdni
vrozenou syfilis je nutné 1é¢it. Pokud dité s pozdni vrozenou syfilis neni léCeno,
vyskytuji se u ného tzv. syfilitickd stigmata. Mezi syfilitickd stigmata fadime slepotu,
hluchotu, sedlovity nos, perforace tvrdého patra a Savlovité prohnuti holenni kosti.
Typické jsou také tzv. Hutchinsonovy zuby, kdy ma dit¢ malé fezdky se zafezem na
kousaci plose a dale je mlécny chrup morusovitého tvaru (Macadk, Macakova,

Dvotackova, 2012).
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10. Zavér

V této diplomové praci na téma Retrospektivni pohled na problematiku
novorozeneckého screeningu jsme si stanovili jeden zasadni cil. NaSim cilem bylo
zmapovat na zaklad¢ teoretickych podkladii retrospektivni pohled na problematiku

novorozeneckého screeningu.

Z pocatku nasi prace bylo nutné uvést v ivodu obecné informace o novorozeneckém
screeningu a o soucasnosti této problematice. Jelikoz nasim cilem bylo zmapovat na
zéklad¢ teoretickych podklada retrospektivni pohled na problematiku novorozeneckého
screeningu, bylo podstatné ohlédnout se nejen do soucasnosti, ale také do minulosti.
Retrospektivni pohled z naseho pohledu chapeme jako situaci, kterd je dnes, nebo jako
situaci, kterd byla vcera, pied tydnem, mésicem, rokem nebo snad i pied vice jak 20

lety.

Za prvopocatek laboratorniho novorozeneckého screeningu v Ceské republice lze
povazovat rok 1958. Prvni vyhleddvanou nemoci pomoci novorozeneckého screeningu
pomoci klasického mocového testu s chloridem zelezitym, ktery se provadél 4-6 tydnii
po narozeni ditéte. O celoploSné zavedeni tohoto testu u nas usilovala docentka

Blehova.

Za zakladatele novorozeneckého screeningu je povazovan Robert Guthrie, ktery
pusobil ve Spojenych stitech americkych na univerzit¢ v Bufalu. Po roce 1960
predstavil Robert Guthier tzv. Guthieriiv test. Jednalo se o test, ktery vyuzival suché
kapky krve, které byly odebrany z paty ditéte. V soucasné dobé se laboratorni
novorozenecky screening stale provadi metodou suché kapky krve, kterd se odebira

z paticky ditéte.

Postupem c¢asu dochazelo k dalSimu vyvoji novorozeneckého screeningu, diky
kterému se vyhledavaly i dal§i onemocnéni. Cely vyvoj novorozeneckého screeningu
probihal postupné, a to nejen v Ceské Republice, ale také v zahranii. Nékteré
zahrani¢ni zem¢é byly a stidle jsou oproti ndm vyspélejsi a vyhledavaji pomoci
screeningu novorozenct daleko vice onemocnéni. Ceska republika vyhledavala do roku
2009 screeningem novorozenct 3 onemocnéni. Jednalo se o onemocnéni fenylketonurii,
kongentialni adrenalni hyperplazii a kongenitdlni hypotyre6zou. V téchto letech bylo
v popfedi oproti nam nejen Némecko, ale také Spojené staty americké. Némecko

v téchto letech odhalovalo pomoci screeningu novorozencu 22 onemocnéni. Spojené
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staty americké byly oproti Ceské republice ve screeningu novorozencii v popiedi jiz
v letech 2005, kdy vyhleddvaly pomoci tohoto screeningu az 29 metabolickych

onemocnéni.

V roce 2009 doslo v Ceské republice k velmi vyznamnému pokroku, kdy se u nas
zaCala provadét Tandemova hmotnostni spektrometrie, kterda dokédze stanovit z jedné
kapky krve novorozence vice nez 50 metabolitii a rozeznd az nékolik desitek rtiznych
dédiénych metabolickych onemocnéni. Diky této metodé se v Ceské republice od roku
2009 pomoci screeningu novorozenct vyhledava 13 onemocnéni. Tato metoda ndm

tedy zajistila rozsifeni novorozeneckého screeningu az o 10 nemoci.

Nékteré zahrani¢ni staty byly oproti ndm ve vyvoji novorozeneckého screeningu
naopak zaostal¢, jedné se napt. o Turecko, Asii, Latinskou Ameriku ¢i Afriku. Mezitim,
co se vCeské republice pomoci screeningu novorozenct vyhledavalo jiz 13
onemocnéni, byl v téchto zemich novorozenecky screening v ranych fazich vyvoje.

Velmi obtizné se hlavné realizoval v celé Africe.

Diky pokroku, ke kterému u nas doslo v roce 2009, zagala Ceska republika postupné
dohanét vyvoj novorozeneckého screeningu ve vyspélych zemi. I pfesto byly a stale
jsou Spojené staty americké oproti Ceské republice stale vyspélejsi, kde jiz od roku
2012 vyhledavaji screeningem novorozencl az 50 rliznych onemocnéni. K poslednim
vyvoji novorozeneckého screeningu doslo v Ceské republice vroce 2016, kdy se

v

novorozenecky screening rozsitil az o 5 dalSich onemocnéni.

Vyvoj novorozeneckého screeningu probihal postupné nejen v Ceské republice, ale
také v zahranic¢i. K nejvétsimu vyvoji u nas doslo v poslednich letech, a to v roce 2009 a

v roce 2016.

Dle naSeho néazoru se laboratorni novorozenecky screening jiZ od jeho vzniku
vypracoval do skvélé dokonalosti. V sou¢asné dobé je v Ceské republice laboratornim
novorozeneckym screeningem vyhledavéano az 18 nemoci. Dfive na tyto nemoci umirala
spousta dé€ti, nyni jsou tyto choroby pomoci laboratorniho novorozeneckého screeningu
v¢as podchyceny a 1éCeny.

vvvvvv

ptichazelo velice pozdé, coz vedlo k trvalému poskozeni zdravotniho stavu ditéte.
V soucasné dob¢ jsou vyvojové poruchy kycli, ledvin a mocCovych cest odhaleny jiz

v novorozeneckém obdobi.

Tato diplomova prace je vhodna krozSiteni znalosti o problematice
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novorozeneckého screeningu nejen u studentd zdravotnickych obori, ale také u
zdravotnického persondlu, a to predevSim u détské sestry, kterd nejen provadi odbér
krve na novorozenecky screening, ale kterd je také osobou, na kterou se nejcastéji
rodice odkazuji ohledn¢ dalSich informaci, tykajici se novorozeneckého screeningu. Je
tedy podstatné, aby problematiku novorozeneckého screeningu znala kazda détska
sestra. Prace muZze poslouzit také rodi¢im, kteti se diky ni vice informuji o
problematice novorozeneckého screeningu, ktery je na zakladé jejich souhlasu proveden

u jejich ditéte po narozeni.

Na zacatku nasi diplomové prace jsme si stanovili jasny cil. Nasim cilem bylo
zmapovat na zaklad¢ teoretickych podkladii retrospektivni pohled na problematiku

novorozeneckého screeningu. Dle naseho nazoru jsme naseho cile plné dosahli.
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Seznam priloh a obrazku

Brozura pro provedeni mo¢ového testu

Screeningova karticka na odbér krve

VySetteni sluchu novorozencti pomoci metody TEOAE
Vysetieni o¢i novorozence pomoci Oftalmoskopu
Pomiicka Tanderfoot

Odbér krve z paty novorozence

Spravné zvolené misto pro vpich na paté novorozence
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Priloha 1 - BroZura pro provedeni mocového testu

Zdroj:
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC1927188/pdf/canmedaj01051-0027.pdf

Priloha 2 - Screeningova karticka na odbér krve
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Zdroj:

http://www.novorozeneckyscreening.cz/podrobny-popis-odberu-ns
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Priloha 3 - VySetreni sluchu novorozencii pomoci metody TEOAE

Zdroj:
http://www.regionplzen.cz/zpravodajstvi/klatovska-nemocnice-ma-k-dispozici-pristroj-

na-screening-sluchu-novorozencu/

Priloha 4 - VySetifeni o¢i novorozence pomoci Oftalmoskopu

Zdroj:
http://www.nemjbc.cz/cs/o-nas/tiskove-zpravy/tiskove-zpravy-2008/rijen-

2008/screeningova-vysetreni-u-novorozencu.html
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Priloha 5 - Pomiucka Tanderfoot

Zdroj: Vlastni zpracovani
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Priloha 6 - Odbér krve z paty novorozence

Zdroj:
http://www.zdravotnickydenik.cz/2016/06/dobra-zprava-novorozenecky-screening-v-

cesku-byl-rozsiren-o-dalsich-pet-onemocneni/
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Piiloha 7 - Spravné zvolené misto pro vpich na paté novorozence

Zdroj:

http://www.novorozeneckyscreening.cz/podrobny-popis-odberu-ns
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13.
MZ
CR
PKU
HPA
CF
ARG
MSUD

USA

Seznam zkratek
Ministerstvo zdravotnictvi
Ceska republika
fenylketonurie
hyperfenylalaninemie
cysticka fibroza
argininémie
leucindza

Spojené staty americké
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