
Pilotní program screeningu spinální svalové atrofie (SMA) a t žkých kombinovaných imunodeficiencí (SCID) u novorozenc

Informace pro zákonné zástupce o pilotním screeningovém programu  

asný záchyt spinální svalové atrofie (SMA) a t žkých kombinovaných
imunodeficiencí (SCID) u novorozenc  

Vážená paní,

nabízíme Vaší rodin a Vašemu dít ti ú ast v pilotním programu asného záchytu spinální 
svalové atrofie (SMA) a t žké kombinované imunodeficience (SCID) u novorozenc . Tento pilotní
screeningový program (program asného záchytu onemocn ní) umož uje u nov narozených d tí
v as odhalit tato dv závažná vzácná geneticky podmín ná onemocn ní. Screeningové 
(tj. vyhledávací) vyšet ení u novorozenc , které vedou k v asnému odhalení t chto dvou 
d di ných onemocn ní se dosud u nás neprovád lo. Ú ast v tomto programu Vám tak m že
p inést d ležitou informaci o zdravotním stavu Vašeho dít te a p isp t k jeho úsp šné lé b ,
a v ad p ípad i k záchran života dít te. Podmínkou úsp šné lé by je v asné odhalení t chto
onemocn ní, a to ješt v jejich presymptomatickém stadiu, tj. d íve, než se projeví svými typickými 
klinickými p íznaky.

V sou asné dob novorozenecký laboratorní screening u 18 závažných vzácných onemocn ní
již standardn probíhá, p i emž onemocn ní SMA a SCID by po p edpokládaném úsp šném
zakon ení toho pilotního projektu byly zavedeny do celostátního programu novorozeneckého
screeningu vzácných geneticky podmín ných onemocn ní (viz www.novorozeneckyscreening.cz).
 

P e t te si, proto prosím následující informace, abyste se mohli rozhodnout, zda se tohoto 
programu zú astníte. 

 
Co je spinální svalové atrofie (SMA) a pro  je její asný záchyt d ležitý? 

Spinální svalová atrofie (SMA, anglicky spinal muscular atrophy) je závažné d di né
nervosvalové onemocn ní, které postihuje ást nervového systému odpov dného za ovládání sval
d ležitých pro pohyb dolních a horních kon etin, hlavy, dýchacích sval a polykání. D ti postižené
tímto onemocn ním postupn ztrácí schopnost samostatného pohybu. Onemocn ní se projevuje
pomalu nar stající slabostí sval nohou, zhoršující se hybností rukou až po úplnou ztrátu
pohyblivosti celého t la. V evropských populacích je tímto onemocn ní postižen p ibližn každý
desetitisící novorozenec.

Zásadní výhoda ú asti v tomto pilotním screeningovém programu spo ívá v možnosti odhalit
onemocn ní co nejd íve po narození dít te, což u n j umožní zahájit v as ú innou lé bu, a to p ed
rozvojem p ípadných obtížn lé itelných zdravotních komplikací v d sledku jeho opožd né klinické
diagnostiky. Ú inná lé ba SMA je v sou asné dob již dostupná a spole n s poskytnutím
specializované rehabilitace m že významným zp sobem zmírnit projevy tohoto onemocn ní
a zlepšit kvalitu života nemocných.
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Co je t žká kombinovaná imunodeficience (SCID) a pro  je její asný záchyt d ležitý? 

T žká kombinovaná imunodeficience (SCID, anglicky severe combined immunodeficiency)
je závažné d di né onemocn ní imunitního systému. D ti narozené se SCID se obvykle po narození
jeví jako zdravé, protože jsou do asn chrán ny protilátkami od své matky, ale p i postupném
úbytku mate ských protilátek jsou ve zvyšující mí e vystaveny vysokému riziku závažných infekcí.
B hem prvních n kolika m síc života se u nich asto objevují pr jmy, zápaly plic, zán ty st edního
ucha, sepse nebo kožní infekce. Závažným rizikem pro pacienty se SCID je i o kování n kterými
z tzv. živými (atenuovanými) vakcínami používanými v rámci standardních o kovacích program .

Pokud je toto onemocn ní odhaleno v as, zvyšuje se úsp šnost cílené lé by, kterou
je provedení neodkladné transplantace kostní d en a obnovení normální funkce imunitního
systému. V evropských populacích je tímto onemocn ní postižen p ibližn každý padesátitisící
novorozenec.

Co znamená, že jsou onemocn ní SMA a SCID d di ná? 

SMA a SCID jsou tzv. recesivní d di ná onemocn ní d di ná, a tak lze d vodn p edpokládat,
že rodi e pacient jsou tzv. zdraví p enaše i daného onemocn ní.

Jak probíhá screeningové vyšet ení na SMA a SCID? 

Screeningové vyšet ení t chto dvou onemocn ní se provádí z kapky krve odebrané z pati ky
novorozence mezi 48. až 72. hodinou po narození. Ke screeningovému vyšet ení se využije malá
kapka kapilární krve (max. 100 mikrolitr , tj. nap . velikostí v tší špendlíkové hlavi ky), a to v rámci
jednorázového odb ru série malých krevních vzork pro pot eby stávajícího novorozeneckého
laboratorního screeningu vzácných geneticky podmín ných onemocn ní (viz odkaz výše). Z tohoto
d vodu pilotní screeningové vyšet ení SMA a SCID nezatíží Vaše dít dalším odb rem krve oproti
stávající praxi. Tento rutinní odb r malého vzorku krve z pati ky novorozence je prakticky
bezbolestný a nikterak Vaše dít netraumatizuje.

Co Vás eká, zú astníte li se programu na asný záchyt SMA a SCID? 

Léka em/léka kou v porodnici Vám bude vysv tlen d vod tohoto screeningového vyšet ení
a zp sob odb ru malého vzorku krve Vašeho dít te. Váš p ípadný souhlas s ú astí v tomto pilotním
programu bude zaznamenán jak na screeningové karti ce, tak ve zdravotnické dokumentaci Vašeho
dít te vedené u p íslušného poskytovatele zdravotních služeb (zdravotnické za ízení).
Tyto informace podléhají všem zákonným úpravám a principu léka ské ml enlivosti. Vybrané
screeningové laborato e provedou genetickou analýzu výhradn zam enou na tato dv
onemocn ní.

Vzhledem k tomu, že se jedná o velmi vzácná onemocn ní a vyšet ováni jsou všichni
novorozenci narození v eské republice, je výsledek rodin sd lován pouze v p ípad , že dojde
k pozitivnímu záchytu SMA nebo SCID. Pokud je v laborato i test negativní – tj. onemocn ní není
zjišt no, není výsledek praktickému léka i pro d ti a dorost (pediatrovi) nebo porodnici zasílán,
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podobn jako v rámci celostátního novorozeneckého laboratorního screeningu vybraných geneticky
podmín ných onemocn ní (viz odkaz výše).

Ve velmi vzácném p ípad pot eby opakovaného odb ru vzorku krve, nap . z d vodu
nejasného výsledku screeningového vyšet ení nebo p i neúplném provedení odb ru krve
v porodnici, budete vyzvána praktickým léka em pro d ti a dorost (pediatrem) k návšt v v jeho
ambulanci nebo bude opakovaný odb r proveden ješt v pr b hu vašeho pobytu v porodnici.

Jak se dozvíte výsledek vyšet ení 

Vzhledem k velmi vzácnému výskytu obou onemocn ní, tj. p ibližn s výskytem max. deseti
d tí s jedním z t chto onemocn ní za rok v eské republice, vyšet ující laborato e o normálním
(tj. negativním výsledku screeningu) nálezu neinformují a) zákonné zástupce dít te, b) praktického
léka e pro d ti a dorost (pediatra), který Vaše dít p evzal do pé e. Naopak v p ípad , že by bylo
u Vašeho dít te onemocn ní SMA nebo SCID zachyceno (tj. pozitivní výsledek screeningu)
i vznikne li d vodné podez ení na p ítomnost jednoho z t chto onemocn ní, budete o výsledku

vyšet ení informována léka em, který Vaše dít p evzal do pé e s doporu ením dalších konkrétních
diagnostických a lé ebných krok .

Pozitivní výsledek screeningového vyšet ení je vždy ov en na specializovaném pracovišti
v rámci jedné z fakultních nemocnic, p i emž lé ba Vašeho dít te bude probíhat na jednom z jejich
specializovaných pracoviš (odd lení). Tato lé ba je pln hrazena z prost edk ve ejného
zdravotního pojišt ní.

Co znamená, že jste nebyla kontaktována / informována léka em o výsledku vyšet ení SMA a SCID 
u Vašeho dít te 

Pokud Vás praktický léka pro d ti a dorost (pediatr) nebude kontaktovat, znamená to,
že screeningové vyšet ení Vašeho dít te je negativní, tzn., že nevzniklo podez ení na onemocn ním
SMA nebo SCID.

Lze screeningové vyšet ení SMA a SCID odmítnout? Budu pak muset vyšet ení uhradit? 

Screeningové vyšet ení SMA nebo SCID lze odmítnout, avšak v souladu s názorem odborník
v daných léka ských oborech doporu ujeme pe livé zvážení takového kroku. Podobné pilotní
projekty v sou asné dob probíhají i v dalších vysp lých zemích a eská republika se pomocí tohoto
projektu za azuje do skupiny vysp lých evropských zemí, které se zam ují na asnou detekci
vzácných geneticky podmín ných onemocn ní. Tento pilotní projekt je i v souladu s p íslušnými
domácími a mezinárodními odbornými doporu eními. Sou asn screeningové vyšet ení Vám m že
p inést d ležitou informaci o zdravotním stavu Vašeho dít te, a tak významn ovlivnit kvalitu jeho
budoucího života.

Vyšet ení SMA a SCID je pro Vaše dít bezplatné a tento projekt je hrazen ze speciálních
preventivních fond ve ejného zdravotního pojišt ní. Pokud se p esto rozhodnete odmítnout pouze
jedno z vyšet ení (tj. bu to SMA nebo SCID), nebude možné provést vyšet ení ani druhého
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z onemocn ní vzhledem k tomu, že diagnostické soupravy ve screeningové laborato i slouží
výhradn pro sou asný záchyt obou onemocn ní.

Co se stane s výsledkem podstoupených screeningových vyšet ení? 

Výsledky screeningových vyšet ení jsou uchovávány u poskytovatel zdravotních služeb,
jsou sou ástí zdravotnické dokumentace a je s nimi nakládáno v souladu s platnou legislativou eské
republiky. Po skon ení analýzy je vzorek DNA (deoxyribonukleové kyseliny, která je izolována
z bílých krvinek z odebraného vzorku krve) okamžit zlikvidován. Screeningová karti ka
je archivována podle vyhlášky . 98/2012 Sb., o zdravotnické dokumentaci, v platném
zn ní a po uplynutí archiva ní doby bude rovn ž zlikvidována v souladu s ustanoveními zákona .
499/2004 Sb., o archivnictví a spisové služb a zm n n kterých souvisejících zákon , v platném
zn ní.

Pro ú el vyhodnocení tohoto pilotního screeningového programu budou výsledky v souladu
se zákonem . 372/2011 Sb., o zdravotních službách a podmínkách jejich poskytování, v platném
zn ní zpracovány v Národním zdravotnickém informa ním systému (NZIS) a bude s nimi nakládáno
pln v souladu s na ízením Evropského parlamentu a rady EU 2016/679 ze dne 27. 4. 2016 o ochran
fyzických osob v souvislosti se zpracováním osobních údaj a o volném pohybu t chto údaj
a o zrušení sm rnice 95/46/ES (obecné na ízení o ochran osobních údaj ) známé také
pod ozna ením GDPR. Všechny osoby, které budou mít p ístup k údaj m Vašeho dít te, jsou vázány
povinnou ml enlivostí. Zve ejn ní výsledk programu bude provedeno souhrnn , tedy bez
jakýchkoliv individuálních údaj zapojených osob.

Všeobecné informace 

Poskytnutí Informovaného souhlasu s ú astí v tomto screeningovém programu je zcela
dobrovolné. Souhlasem se nevzdáváte žádného ze svých zákonných práv a odmítnutí
screeningového vyšet ení neovlivní p ípadnou lé bu Vašeho dít te na daná onemocn ní.
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 Informovaný souhlas 
s ú astí v pilotním programu asný záchyt spinální svalové atrofie (SMA)

a t žkých kombinovaných imunodeficiencí (SCID) u novorozenc

 
ÚDAJE O ZÁKONNÉM ZÁSTUPCI 

Jméno a p íjmení:  

Rodné íslo:  Kód zdravotní pojiš ovny:  

Adresa trvalého pobytu:  

Telefonní kontakt:  

 

ÚDAJE O DÍT TI (VYPL TE PO PORODU) 

Jméno a p íjmení:  

Datum narození:  

Identifikátor dít te ve zdravotnickém za ízení (nap . do asné rodné íslo):  

PROHLÁŠENÍ INFORMUJÍCÍHO LÉKA E 

Prohlašuji, že jsem zákonnému zástupci dít te jasn a srozumiteln vysv tlil smysl pilotního screeningového
programu, jeho rozsah a možné dopady ú asti v programu pro jeho novorozené dít a taktéž jeho geneticky
p íbuzné osoby. Dále prohlašuji, že všechny související dotazy ze strany zákonného zástupce byly beze
zbytku zodpov zeny.

Jméno a p íjmení léka e:

Razítko a podpis léka e
Datum:  

 
PROHLÁŠENÍ ZÁKONNÉHO ZÁSTUPCE DÍT TE 

Prohlašuji, že jsem si p e etl/a informace o programu asného záchytu spinální svalové atrofie (SMA) a t žké
kombinované imunodeficience (SCID) u novorozenc , které jsou nedílnou sou ástí tohoto informovaného
souhlasu. Prohlašuji, že mi byl jasn a srozumiteln vysv tlen smysl screeningového programu, jeho rozsah
a možné dopady ú asti v programu pro moje novorozené dít , nás rodi e a další geneticky p íbuzné osoby.
Prohlašuji, že jsem m l/a možnost se zeptat na vše, co jsem považoval/a za podstatné a pot ebné, a že jsem
ve všech p ípadech dostal/a uspokojivou a srozumitelnou odpov , a nemám žádné další dotazy.
Prohlašuji, že mi byl jasn a srozumiteln vysv tlen ú el, povaha, p ínos a rizika genetického vyšet ení DNA
provád ného v rámci projektu a že jsem byl/a pou ena o p edpokládaném prosp chu a možných následcích,
které nález onemocn ní SMA nebo SCID m že znamenat pro dít a jeho geneticky p íbuzné osoby.
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INFORMOVANÝ SOUHLAS MATKY DÍT TE S Ú ASTÍ V PROJEKTU 

Jakožto zákonný zástupce dít te jmenovaného výše, souhlasím s ú astí dít te v programu asného záchytu
spinální svalové atrofie (SMA) a t žkých kombinovaných imunodeficiencí (SCID) u novorozenc , souhlasím
s provedením genetického vyšet ení DNA ze vzorku kapilární krve, a to výhradn pro ú ely screeningu
onemocn ní SMA a SCID u dít te.

Datum Podpis matky
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