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Pilotni program screeningu spinalni svalové atrofie (SMA) a tézkych kombinovanych imunodeficienci (SCID) u novorozencd

Informace pro zakonné zastupce o pilotnim screeningovém programu

Casny zachyt spinalni svalové atrofie (SMA) a tézkych kombinovanych
imunodeficienci (SCID) u novorozenct
Vazena pani,

nabizime Vasi rodiné a VaSemu ditéti Ucast v pilotnim programu ¢asného zachytu spinalni
svalové atrofie (SMA) a tézké kombinované imunodeficience (SCID) u novorozenct. Tento pilotni
screeningovy program (program c¢asného zachytu onemocnéni) umozniuje u nové narozenych déti
véas odhalit tato dvé zavazna vzacna geneticky podminéna onemocnéni. Screeningové
(tj. vyhledavaci) vySetfeni u novorozencd, které vedou kvéasnému odhaleni téchto dvou
dédiénych onemocnéni se dosud u nas neprovadélo. U¢ast vtomto programu Vam tak maze
prinést duleZitou informaci o zdravotnim stavu VaSeho ditéte a prispét k jeho Uspésné lécheé,
av radé pripadd i k zachrané Zivota ditéte. Podminkou Uspésné lécby je véasné odhaleni téchto
onemocnéni, a to jeSté v jejich presymptomatickém stadiu, tj. d¥ive, nez se projevi svymi typickymi
klinickymi pFiznaky.

V soucasné dobé novorozenecky laboratorni screening u 18 zavaznych vzacnych onemocnéni
jiz standardné probiha, pricemZz onemocnéni SMA a SCID by po predpokladaném Uspésném
zakonéeni toho pilotniho projektu byly zavedeny do celostatniho programu novorozeneckého
screeningu vzacnych geneticky podminénych onemocnéni (viz www.novorozeneckyscreening.cz).

Prectéte si, proto prosim nasledujici informace, abyste se mohli rozhodnout, zda se tohoto
programu zu¢astnite.

Co je spindlni svalové atrofie (SMA) a pro¢ je jeji €asny zachyt daleZity?

Spinalni svalova atrofie (SMA, anglicky - spinal muscular atrophy) je zavazné dédi¢né
nervosvalové onemocnéni, které postihuje ¢ast nervového systému odpovédného za ovladani svali
dualezitych pro pohyb dolnich a hornich koncetin, hlavy, dychacich sval a polykani. Déti postizené
timto onemocnénim postupné ztraci schopnost samostatného pohybu. Onemocnéni se projevuje
pomalu narustajici slabosti svalid nohou, zhorSujici se hybnosti rukou az po Uplnou ztratu
pohyblivosti celého téla. V evropskych populacich je timto onemocnéni postizen priblizné kazdy
desetitisici novorozenec.

Zasadni vyhoda ucasti v tomto pilotnim screeningovém programu spociva v moznosti odhalit
onemocnéni co nejdrive po narozeni ditéte, coz u néj umozni zahajit vcas ucinnou lécbu, a to pred
rozvojem pripadnych obtizné lécitelnych zdravotnich komplikaci v disledku jeho opoZzdéné klinickée
diagnostiky. U¢inna lé¢ba SMA je vsoucasné dobé jiz dostupna a spole¢né s poskytnutim
specializované rehabilitace muaZe vyznamnym zpGsobem zmirnit projevy tohoto onemocnéni
a zlepsit kvalitu Zivota nemocnych.



Co je téZka kombinovana imunodeficience (SCID) a proc€ je jeji €asny zachyt dalezZity?

Tézka kombinovana imunodeficience (SCID, anglicky - severe combined immunodeficiency)
je zavazné dédi¢né onemocnéni imunitniho systému. Déti narozené se SCID se obvykle po narozeni
jevi jako zdravé, protoZe jsou docasné chranény protilatkami od své matky, ale pfi postupném
ubytku materskych protilatek jsou ve zvySujici mire vystaveny vysokému riziku zavaznych infekci.
Béhem prvnich nékolika mésict Zivota se u nich ¢asto objevuji prajmy, zapaly plic, zanéty stredniho
ucha, sepse nebo kozni infekce. Zavaznym rizikem pro pacienty se SCID je i ockovani nékterymi
z tzv. Zivymi (atenuovanymi) vakcinami pouzivanymi v rdmci standardnich ockovacich programa.

Pokud je toto onemocnéni odhaleno véas, zvySuje se UspéSnost cilené lécby, kterou
je provedeni neodkladné transplantace kostni diené a obnoveni normalni funkce imunitniho

/////

novorozenec.
Co znamen4, Ze jsou onemocnéni SMA a SCID dédiéna?

SMA a SCID jsou tzv. recesivni dédi¢nd onemocnéni dédi¢nd, a tak Ize dtvodné predpokladat,
Ze rodice pacientl jsou tzv. zdravi prenaSeci daného onemocnéni.

Jak probih& screeningové vysetfeni na SMA a SCID?

Screeningové vySetreni téchto dvou onemocnéni se provadi z kapky krve odebrané z paticky
novorozence mezi 48. az 72. hodinou po narozeni. Ke screeningovému vysetreni se vyuZije mala
kapka kapilarni krve (max. 100 mikrolitrd, tj. napf. velikosti vétsi Spendlikové hlavicky), a to v ramci
jednorazového odbéru série malych krevnich vzorkd pro potieby stavajiciho novorozeneckého
laboratorniho screeningu vzacnych geneticky podminénych onemocnéni (viz odkaz vyse). Z tohoto
ddavodu pilotni screeningové vySetreni SMA a SCID nezatiZi VaSe dité dalSim odbérem krve oproti
stavajici praxi. Tento rutinni odbér malého vzorku krve z paticky novorozence je prakticky
bezbolestny a nikterak Vase dité netraumatizuje.

Co Vas ¢eka, zucastnite-li se programu na €asny zachyt SMA a SCID?

Lékarem/lékarkou v porodnici Vam bude vysvétlen divod tohoto screeningového vySetreni
a zpasob odbéru malého vzorku krve VaSeho ditéte. Vas pripadny souhlas s G¢asti v tomto pilotnim
programu bude zaznamenan jak na screeningové karticce, tak ve zdravotnické dokumentaci Vaseho
ditéte vedené u prislusného poskytovatele zdravotnich sluzeb (zdravotnické zarizeni).
Tyto informace podléhaji vSem zakonnym Gpravdm a principu lékarské mlcenlivosti. Vybrané
screeningové laboratore provedou genetickou analyzu vyhradné zamérenou natato dvé
onemocnéni.

Vzhledem ktomu, Ze se jednd o velmi vzacnd onemocnéni a vySetfovani jsou vsichni
novorozenci narozeni v Ceské republice, je vysledek rodiné sdélovan pouze v pripadé, Ze dojde
k pozitivnimu zachytu SMA nebo SCID. Pokud je v laboratoti test negativni — tj. onemocnéni neni
zjisténo, neni vysledek praktickému Iékari pro déti a dorost (pediatrovi) nebo porodnici zasilan,



podobné jako v ramci celostatniho novorozeneckého laboratorniho screeningu vybranych geneticky
podminénych onemocnéni (viz odkaz vyse).

Ve velmi vzacném pripadé potieby opakovaného odbéru vzorku krve, napf. z divodu
nejasného vysledku screeningového vySetreni nebo p#i neuplném provedeni odbéru krve
v porodnici, budete vyzvana praktickym Iékarem pro déti a dorost (pediatrem) k navstévé v jeho
ambulanci nebo bude opakovany odbér proveden jesté v prabéhu vaseho pobytu v porodnici.

Jak se dozvite vysledek vySetfeni

Vzhledem k velmi vzacnému vyskytu obou onemocnéni, tj. priblizné s vyskytem max. deseti
déti s jednim z téchto onemocnéni za rok v Ceské republice, vysettujici laboratofe o normalnim
(tj. negativnim vysledku screeningu) nalezu neinformuji a) zakonné zastupce ditéte, b) praktického
|ékare pro déti a dorost (pediatra), ktery VaSe dité prevzal do péce. Naopak v pripadé, Ze by bylo
uVaseho ditéte onemocnéni SMA nebo SCID zachyceno (tj. pozitivni vysledek screeningu)
¢i vznikne-li davodné podezreni na pritomnost jednoho z téchto onemocnéni, budete o vysledku
vySetreni informovéana lékarem, ktery VaSe dité prevzal do péce s doporucenim dalSich konkrétnich
diagnostickych a lé¢ebnych krokd.

Pozitivni vysledek screeningoveho vysetreni je vidy ovéren na specializovaném pracovisti
v ramci jedné z fakultnich nemocnic, pricemz lécba Vaseho ditéte bude probihat na jednom z jejich
specializovanych pracovist (oddéleni). Tato lécba je pIné hrazena z prostredk( verejného
zdravotniho pojisténi.

Co znamena, Ze jste nebyla kontaktovana / informovana lékafem o vysledku vySetfeni SMA a SCID
u Vaseho ditéte

Pokud Vas prakticky Iékar pro déti a dorost (pediatr) nebude kontaktovat, znamena to,
Ze screeningoveé vySetreni Vaseho ditéte je negativni, tzn., Ze nevzniklo podezieni na onemocnénim
SMA nebo SCID.

Lze screeningové vySetieni SMA a SCID odmitnout? Budu pak muset vySetieni uhradit?

Screeningové vySetieni SMA nebo SCID Ize odmitnout, avsak v souladu s nazorem odbornik
v danych lékarskych oborech doporucujeme peclivé zvazeni takového kroku. Podobné pilotni
projekty v sou¢asné dobé probihaji i v dalSich vyspélych zemich a Ceska republika se pomoci tohoto
projektu zarazuje do skupiny vyspélych evropskych zemi, které se zaméruji na ¢asnou detekci
vzacnych geneticky podminénych onemocnéni. Tento pilotni projekt je i v souladu s prisluSnymi
domacimi a mezindrodnimi odbornymi doporucenimi. Sou¢asné screeningové vySetreni Vam maze
prinést daleZitou informaci o zdravotnim stavu Va3eho ditéte, a tak vyznamné ovlivnit kvalitu jeho
budouciho Zivota.

VySetreni SMA a SCID je pro VaSe dité bezplatné a tento projekt je hrazen ze specialnich
preventivnich fonda verejného zdravotniho pojisténi. Pokud se presto rozhodnete odmitnout pouze
jedno zvySetreni (tj. budto SMA nebo SCID), nebude moZné provést vySetreni ani druhého



zonemocnéni vzhledem ktomu, Ze diagnostické soupravy ve screeningové laboratoti slouZi
vyhradné pro soucasny zachyt obou onemocnéni.

Co se stane s vysledkem podstoupenych screeningovych vysSetieni?

Vysledky screeningovych vySetreni jsou uchovavany u poskytovatelt zdravotnich sluzeb,
jsou sougasti zdravotnické dokumentace a je s nimi nakladano v souladu s platnou legislativou Ceské
republiky. Po skonceni analyzy je vzorek DNA (deoxyribonukleové kyseliny, kterd je izolovana
zbilych krvinek z odebraného vzorku krve) okamzité zlikvidovan. Screeningova Kkarticka
je archivovana podle vyhlasky ¢. 98/2012 Sh., o zdravotnické dokumentaci, v platném
znéni a po uplynuti archiva¢ni doby bude rovnéz zlikvidovana v souladu s ustanovenimi zakona ¢.
499/2004 Sb., o archivnictvi a spisove sluzbé a zméné nékterych souvisejicich zakond, v platném

znéni.

Pro Ucel vyhodnoceni tohoto pilotniho screeningového programu budou vysledky v souladu
se zakonem ¢. 372/2011 Sb., o zdravotnich sluzbach a podminkéach jejich poskytovani, v platném
znéni zpracovany v Narodnim zdravotnickém informacnim systemu (NZIS) a bude s nimi nakladano
pIné v souladu s narizenim Evropského parlamentu a rady EU 2016/679 ze dne 27. 4. 2016 o ochrané
fyzickych osob v souvislosti se zpracovanim osobnich Gdaji a o volném pohybu téchto udaja
aozruseni smérnice 95/46/ES (obecné narizeni o ochrané osobnich Udajd) znamé také
pod oznacenim GDPR. VSechny osoby, které budou mit pristup k adajim Vaseho ditéte, jsou vazany
povinnou mléenlivosti. Zverejnéni vysledkl programu bude provedeno souhrnné, tedy bez
jakychkoliv individualnich adajt zapojenych osob.

V8eobecné informace
Poskytnuti Informovaného souhlasu s Ucasti v tomto screeningovém programu je zcela

dobrovolné. Souhlasem se nevzdavate Z7adného ze svych zakonnych prav a odmitnuti
screeningoveho vysSetreni neovlivni pripadnou Ié¢bu Vaseho ditéte na dana onemocnéni.



Informovany souhlas
s &asti v pilotnim programu Casny zachyt spinalni svalové atrofie (SMA)
a tézkych kombinovanych imunodeficienci (SCID) u novorozenct

UDAJE O ZAKONNEM ZASTUPCI

Jméno a ptijmeni:

Rodné ¢éislo: Kod zdravotni pojistovny:

Adresa trvalého pobytu:

Telefonni kontakt:

UDAJE O DITETI (VYPLNTE PO PORODU)

Jméno a ptijmeni:

Datum narozeni:

Identifikator ditéte ve zdravotnickém zafizeni (nap¥. doéasné rodné éislo):

PROHLASENI INFORMUJICIHO LEKARE

Prohla3uiji, Ze jsem zakonnému zastupci ditéte jasné a srozumitelné vysvétlil smysl pilotniho screeningového
programu, jeho rozsah a moZné dopady Ucasti v programu pro jeho novorozené dité a taktéZ jeho geneticky
ptibuzné osoby. Déle prohladuji, Ze viechny souvisejici dotazy ze strany zdkonného zastupce byly beze
zbytku zodpovézeny.

Jméno a p¥ijmeni lékare:

Datum:

Razitko a podpis lékare

PROHLASENI ZAKONNEHO ZASTUPCE DITETE

Prohla3uiji, Ze jsem si precetl/a informace o programu ¢asného zachytu spinalni svalové atrofie (SMA) a tézké
kombinované imunodeficience (SCID) u novorozenct, které jsou nedilnou soucasti tohoto informovaného
souhlasu. Prohla3uji, Ze mi byl jasné a srozumitelné vysvétlen smysl screeningového programu, jeho rozsah
a mozné dopady ucasti v programu pro moje novorozené dité, nas rodi¢e a dalsi geneticky pfibuzné osoby.
Prohla3uiji, Ze jsem mél/a moznost se zeptat na v3e, co jsem povaZoval/a za podstatné a potiebné, a Ze jsem
ve viech pripadech dostal/a uspokojivou a srozumitelnou odpovéd, a nemam zadné dalsi dotazy.
Prohla3uiji, Ze mi byl jasné a srozumitelné vysvétlen tcel, povaha, pfinos a rizika genetického vy3etreni DNA
provadéného v ramci projektu a Ze jsem byl/a pouc¢ena o predpokladaném prospéchu a moznych nasledcich,
které nalez onemocnéni SMA nebo SCID mize znamenat pro dité a jeho geneticky pribuzné osoby.




INFORMOVANY SOUHLAS MATKY DITETE S UEASTI V PROJEKTU

JakoZto zakonny zastupce ditéte jmenovaného vy3e, souhlasim s G¢asti ditéte v programu ¢asného zachytu
spinalni svalové atrofie (SMA) a téZkych kombinovanych imunodeficienci (SCID) u novorozenct, souhlasim
s provedenim genetického vySetreni DNA ze vzorku kapilarni krve, a to vyhradné pro Ucely screeningu
onemocnéni SMA a SCID u ditéte.

Datum Podpis matky




VYSETRENI SMA/SCID V RAMCI NOVOROZENECKEHO SCREENINGU (PILOTNI )
PROJEKT) METODOU KVANTITATIVNI PCR V REALNEM CASE (QR-PCR) - NEGATIVNI
VYSLEDEK

Cislo vykonu:
816-2021-09-02-07-08-24

Autorska odbornost:
(816) laborator 1ékarské genetiky

Popis:

(Pokud ma vykon jednoznacné indikace, uvedte je.)

Vykon je uréen pro novorozenecky screening spinalni muskularni atrofie, t¢zké kombinované
imunodeficience a X-vazané agamaglobulinemie metodou kvantitativni PCR v realném case vysetienim
poctl exonu 7 SMNI1 genu a poctiht TREC (T cell receptor excision circles) pro T lymfocyty a KREC (kappa-
deleting recombination excision circles) pro B lymfocyty v suchych kapkach krve na filtracnim papirku
odebranych v rdmci novorozeneckého screeningu. Vykon lze v ptipadé absence Cisla pojisténce
(novorozence) pti odbéru vykazovat na Cislo pojisténky - matky, a to i opakované v ptipadé vicecetného
téhotenstvi a opakovaného t€hotenstvi, vzdy max. 2krat za Zivot novorozence. Nasledna konfirmacéni
vysetfeni budou probihat na specializovanych pracovistich definovanych ve Véstniku MZ CR.

Cim vykon zaéina:

Ptijem vzorku a poZzadavku k vySetfeni. Zadéani do laboratorniho informaéniho systému.

Obsah a rozsah vykonu:

Ptiprava vzorku - vyraZeni ter¢iku ze suché krevni kapky, pfiprava reagencii a piistroji k analyze. Vlastni
provedeni analyzy - pipetovani reagencii, inkubace reagencii se vzorkem. Vyhodnoceni vysledku kontroly a
vzorku v ramci systému interni kontroly kvality. Interpretace vysledku.

Cim vykon konéi:

Zapis do laboratorniho informac¢niho systému a jeho archivace. Pravidelnd tidrzba pfistrojového vybaveni po
skonceni analyz.

Kategorie: P - hrazen pln¢;
Omezeni mistem: S - pouze na specializovaném pracovisti

Omezeni frekvenci: 2x za zivot novorozence (zahrnuje i piipadnou nutnost rescreeningu, podminky
rescreeningu jsou definovéany ve Véstniku MZ CR)

Obvykla doba trvani celého vykonu v minutach: 5

Podminky:

(Pokud je omezeni mistem "S",

popiste, ¢im je pracoviste specializované.)

Pracovisté specializované na vysetfovani novorozencti v ramci novorozeneckého screeningu, konkrétni
pracovité budou jednoznaéné definovana ve Véstniku MZ CR.

Diivod zménového Fizeni:

(V pripade, Ze vwkon nahrazuje staré metody,

doplnte cisla piivodnich vykonii.)

Zavedeni vysetfeni SMA a SCID v ramci novorozeneckého screeningu je z klinického hlediska velkym
prinosem. V¢asna diagnostika v novorozeneckém véku umozni zahajit 1é¢bu pacienta diive, nez se dané
onemocnéni staci projevit a zpiisobit ditéti nevratné poskozeni zdravi. Vcasna diagnostika tak vede ke
zvyseni efektivity 1écby a snizeni dlouhodobych zdravotnich i socialnich nakladti na pacienta a jeho rodinu.

Posouzeni medicinské efektivity: Zavedeni metody v suché krevni kapce umozni testovat vSechny
novorozence narozené v CR a diagnostikovat pacienty s SMA a SCID pted nastoupenim klinickych



pfiznaki. V ptipadé SCID jakékoli klinické projevy a infekce vyznamné& zhor$uji prognoézu indikovaného
lécebného postupu, jimz je transplantace hematopoetickych bunék kostni diené (doloZeno sveétovou
literaturou a zkuSenostmi zemi, kde screening probihd). V ptipadé¢ SMA zah4jeni [éCby u symptomatickych
pacientd jiz nikdy nevede k Giplnému uzdraveni pacienta, pacient bude vzdy Zzit s motorickym hendikepem
(ve veétsiné ptipadd bude pacient vozickar). Naopak presymptomaticka lécba je schopna zabranit vzniku
zasadniho motorického deficitu, dle souc¢asné znalosti jsou napf. tito pacienti schopni samostatné chiize.

Ekonomicky dopad:

(Doplite odhadovany pocet pacientii za rok)

V ptipadé¢ SMA je nakladova efektivita jednoznacné ve prospéch presymptomatické 1é¢by. Naklady na
samotnou lécbu presymptomatickych a symptomatickych pacientt se nelisi, li$i se vSak efektivita. Tzn. u
symptomatickych pacienti krom¢ nakladti na lé¢bu jsou dlouhodobé zdravotni a socialni naklady na 1écbu
jiz nevratnych pfiznakl nemoci, tyto ndklady u 1é¢by presymptomatickych pacientti dle dostupnych znalosti
jsou vyznamné¢ nizsi. V pripadé SCID jsou ekonomické aspekty dolozeny literarné (Clinical and economic
aspects of newborn screening for severe combined immunodeficiency: DEPISTREC study results. Clin
Immunol. 2019 May;202:33-39.) Prostfedky vlozené do screeningu se odrazi v recipro¢nim snizeni nakladu
na komplikované transplantace a v zachran¢ zivota. Kombinovana forma screeningu SMA+SCID umozni
kombinovany ekonomicky benefit. PoGet novorozenci v CR/rok - cca 105000/rok, tj. 31.290.000 K¢&/rok.
Predpokladany pocet rescreeningli/rok - cca 6000/rok, tj. 1.788.000 K¢&/rok. Celkové predpokladané
naklady/rok - 33.078.000 K¢/rok.

Porovnani s prokazanym lééebnym piinosem: Jedna se o novy vysetfovaci postup.

Zpisob thrady v dalSich zemich: V soucasné dob¢ probiha plo$ny screening SMA u novorozencti v USA,
v Kanadé, v Belgii a zacina v Polsku. Bylo realizovano nékolik pilotnich projektii novorozeneckého
screeningu SMA, které ovétuji proveditelnost, akceptovatelnost a efektivitu tohoto potencialniho programu
screeningu (Némecko, Belgie, Taiwan atd.). Od konce roku 2018 zavedly SCID jako soucast
novorozeneckého screeningu vSechny staity USA. Mimo Spojené staty americké je SCID soucasti
novorozeneckého screeningového programu také v Izraeli, Belgii, ngcarsku, Némecku, Norsku, Svédsku,
na Novém Zéland¢, Islandu a Tchaj-wanu. V nékolika dal$ich zemich jsou nebo byly realizovany pilotni
studie, které se zaméfily 1 na dalsi aspekty screeningu SCID pied jeho zavedenim na narodni Grovni. Jde o
Svédsko, Francii, Rakousko a Nizozemsko, mensi pilotni projekty screeningu jsou realizovany v Polsku a
Slovinsku.

DalSi odbornosti:

Kod  Nazev Rezie
Nositelé:
Potadi Kategorie Funkce Praxe Cas Poznamka Aktualni body

vysokoskolak s atestaci v

10 K2 klinické genetice > > 33,52
Celkem: 33,52

Primo spotiebovany material - PMAT:

Kod Nazev Doplnek Mnozstvi Jednotka Cena  Body

A084660 Pausal PMAT 1 175,90 175,90

Celkem: 175,90 175,90




Piimo spoti‘ebované 1é¢ivé piipravy - PLP:
Kéd  Nazev

Doplitek ATC ~ Omezeni Mnozstvi Jednotka Cena Body

Celkem: 0,00 0,00

Pristroje:

Kod Nazev D.Z.N.U. D.P. Procento z vykonu  Cena Body
Robot pro automatickou izolaci o

A001566 DNA/RNA 6 150000 6 100,00 % 3 000 000,00 45,51

A001594 Termocykler pro real-time PCR 6 75000 6 100,00 % 1 500 000,00 22,76

A001562 Puncher 6 25000 12 100,00 % 500 000,00 3,79

Celkem: 5 000 000,00 72,07

ZUM:
Kod Nazev

Polozky mimo ¢iselnik
Néazev  Popis

ZULP:
Kod Nazev

Polozky mimo ciselnik
Nazev  Popis

Bodova hodnota

Ptimé Rezijni Celkem

281 16,40 298



VYSETRENI SMA/SCID V RAMCI NOVOROZENECKEHO SCREENINGU (PILOTNI ]
PROJEKT) METODOU KVANTITATIVNI PCR V REALNEM CASE (QR-PCR) - POZITIVNI
VYSLEDEK

Cislo vykonu:
816-2021-05-05-05-58-15

Autorska odbornost:
(816) laborator lékaiské genetiky

Popis:

(Pokud ma vykon jednoznacné indikace, uvedte je.)

Vykon je uréen pro novorozenecky screening spinalni muskularni atrofie, t¢zké kombinované
imunodeficience a X-vazané agamaglobulinemie metodou kvantitativni PCR v realném case vySetienim
poctl exonu 7 SMN1 genu a poctit TREC (T cell receptor excision circles) pro T lymfocyty a KREC (kappa-
deleting recombination excision circles) pro B lymfocyty v suchych kapkach krve na filtracnim papirku
odebranych v ramci novorozeneckého screeningu. Vykon Ize v ptipadé absence ¢isla pojisténce
(novorozence) pii odbéru vykazovat na ¢islo pojiSténky - matky, a to i opakované v pripadé viceCetného
téhotenstvi a opakovaného t€hotenstvi, vzdy max. 2krat za Zivot novorozence. Nasledna konfirmaéni
vysetieni budou probihat na specializovanych pracoviitich definovanych ve Véstniku MZ CR.

Cim vykon zaéina:

Ptijem vzorku a poZadavku k vySetfeni. Zadéani do laboratorniho informaéniho systému.

Obsah a rozsah vykonu:

Ptiprava vzorku - vyraZeni terCiku ze suché krevni kapky, pfiprava reagencii a pristroja k analyze. Vlastni
provedeni analyzy - pipetovani reagencii, inkubace reagencii se vzorkem. Vyhodnoceni vysledku kontroly a
vzorku v ramci systému interni kontroly kvality. Interpretace vysledku.

Cim vykon konéi:

Zapis do laboratorniho informacniho systému a jeho archivace. Pravidelna udrzba ptistrojového vybaveni po
skonceni analyz.

Kategorie: P - hrazen pln¢;
Omezeni mistem: S - pouze na specializovaném pracovisti

Omezeni frekvenci: 2x za zivot novorozence (zahrnuje i pfipadnou nutnost rescreeningu, podminky
rescreeningu jsou definovéany ve Véstniku MZ CR)

Obvykla doba trvani celého vykonu v minutach: 5

Podminky:

(Pokud je omezeni mistem "S",

popiste, ¢im je pracoviste specializované.)

Pracovisté specializované na vysetfovani novorozencti v ramci novorozeneckého screeningu, konkrétni
pracovi§té budou jednoznaéné definovana ve Véstniku MZ CR.

Diivod zménového Fizeni:

(V pFipade, Ze vykon nahrazuje staré metody,

doplnte cisla pivodnich vykonit.)

Zavedeni vysetfeni SMA a SCID v ramci novorozeneckého screeningu je z klinického hlediska velkym
prinosem. V¢asna diagnostika v novorozeneckém véku umozni zah4jit 1é¢bu pacienta diive, nez se dané
onemocnéni staci projevit a zpiisobit ditéti nevratné poskozeni zdravi. Vcasna diagnostika tak vede ke
zvyseni efektivity 1écby a snizeni dlouhodobych zdravotnich i socialnich nakladti na pacienta a jeho rodinu.

Posouzeni medicinské efektivity: Zavedeni metody v suché krevni kapce umozni testovat vSechny
novorozence narozené v CR a diagnostikovat pacienty s SMA a SCID pred nastoupenim klinickych



ptiznakt. V piipadé SCID jakékoli klinické projevy a infekce vyznamné zhorsuji prognézu indikovaného
lécebného postupu, jimz je transplantace hematopoetickych bunék kostni dfen¢€ (doloZeno svétovou
literaturou a zkuSenostmi zemi, kde screening probihd). V ptipadé¢ SMA zahdjeni 1é¢by u symptomatickych
pacientt jiz nikdy nevede k uplnému uzdraveni pacienta, pacient bude vzdy zit s motorickym hendikepem
(ve vétsing piipadi bude pacient vozickar). Naopak presymptomaticka 1é¢ba je schopna zabranit vzniku
zasadniho motorického deficitu, dle soucasné znalosti jsou napf. tito pacienti schopni samostatné chiize.
Screeningové vySetieni nemiiZze stanovit diagnozu definitivné a podezieni je nezbytné potvrdit nebo vyvratit
dal§im podrobnym vySetienim.

Ekonomicky dopad:

(Doplnte odhadovany pocet pacientii za rok)

V ptipadé SMA je ndkladova efektivita jednoznacné ve prospéch presymptomatické 1écby. Naklady na
samotnou lécbu presymptomatickych a symptomatickych pacientt se nelisi, 1isi se vSak efektivita. Tzn. u
symptomatickych pacientll kromé nakladt na [écbu jsou dlouhodobé zdravotni a socialni naklady na 1é¢bu
jiz nevratnych pfiznakli nemoci, tyto naklady u lécby presymptomatickych pacientli dle dostupnych znalosti
jsou vyznamneé nizsi. V ptipadé SCID jsou ekonomické aspekty doloZeny literarné (Clinical and economic
aspects of newborn screening for severe combined immunodeficiency: DEPISTREC study results. Clin
Immunol. 2019 May;202:33-39.) Prostiedky vlozené do screeningu se odrazi v recipro¢nim snizeni nakladu
na komplikované transplantace a v zachrané Zivota. Kombinovana forma screeningu SMA+SCID umozni
kombinovany ekonomicky benefit. Poget novorozencti v CR/rok - cca 105000/rok, tj. 31.290.000 K&/rok.
Predpokladany pocet rescreeningli/rok - cca 6000/rok, tj. 1.788.000 K&/rok. Celkové predpokladané
naklady/rok - 33.078.000 K&/rok.

Porovnani s prokidzanym lé¢ebnym piinosem: Jedna se o novy vysetfovaci postup.

Zpisob uhrady v dalSich zemich: V soucasné dobé probiha plosny screening SMA u novorozencu v USA,
v Kanadg¢, v Belgii a zac¢ina v Polsku. Bylo realizovano n¢kolik pilotnich projekti novorozeneckého
screeningu SMA, které ovétuji proveditelnost, akceptovatelnost a efektivitu tohoto potencidlniho programu
screeningu (Némecko, Belgie, Taiwan atd.). Od konce roku 2018 zavedly SCID jako soucast
novorozeneckého screeningu vSechny staity USA. Mimo Spojené staty americké je SCID soucasti
novorozeneckého screeningového programu také v Izraeli, Belgii, Svycarsku, Némecku, Norsku, Svédsku,
na Novém Zélandg¢, Islandu a Tchaj-wanu. V né€kolika dalSich zemich jsou nebo byly realizovany pilotni
studie, které se zaméfily 1 na dalsi aspekty screeningu SCID pied jeho zavedenim na narodni trovni. Jde o
Svédsko, Francii, Rakousko a Nizozemsko, mensi pilotni projekty screeningu jsou realizovany v Polsku a
Slovinsku.

DalSi odbornosti:

Kéd  Nazev Rezie
Nositelé:
Poradi Kategorie Funkce Praxe Cas Poznamka Aktualni body

vysokoskolak s atestaci v

10 K2 klinické genetice > > 33,32
Celkem: 33,52

Piimo spotfebovany materiil - PMAT:

Kod Nazev Dopliiek Mnozstvi Jednotka Cena  Body

Celkem: 175,90 175,90




A084660 Pausal PMAT

1 175,90

175,90

Celkem: 175,90 175,90

Piimo spotfebované 1écivé pripravy - PLP:

Kéd  Nazev Dopliiek ATC  Omezeni Mnozstvi Jednotka Cena Body
Celkem: 0,00 0,00
Piistroje:
Kod Nazev D.Z.N.U. D.P. Procento z vykonu  Cena Body
Robot pro automatickou izolaci 0

A001566 DNA/RNA 6 150000 6 100,00 % 3 000 000,00 45,51

A001562 Puncher 6 25000 12 100,00 % 500 000,00 3,79

A001594 Termocykler pro real-time PCR 6 75000 6 100,00 % 1 500 000,00 22,76
Celkem: 5 000 000,00 72,07

ZUM:

Kod Nazev

Polozky mimo ¢iselnik

Nazev  Popis

ZULP:

Kod Nazev

Polozky mimo ¢iselnik

Nazev  Popis

Piimé Rezijni Celkem
B A h t
odova hodnota g, 16,40 298



