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Uvod

Novorozenecky screening je systém vySetfeni vSech novorozencu s cilem
odhalit skrytd vaznd onemocnéni diive, nez dojde k plnému rozvoji onemocnéni
a zajistit ditéti v€asnou 1écbu a péci. Témto vySetienim jsou podrobeni vSichni
novorozenci, ale rodi¢ ma moznost je odmitnout, za pfedpokladu, Ze byl poucen
o rizicich s tim spojenych. V Ceské republice se mezi tyto povinné screeningy fadi
vysetfeni sluchu, kyc¢elnich kloubti, zraku — zjisténi vrozeného Sedého zakalu neboli
katarakty a laboratorni vySetieni. Pii tomto vySetfeni je ditéti odebrano nékolik
kapek krve zpaty na specialni odbérové karty. V rdmci laboratorniho
novorozeneckého screeningu je pak vyhleddvano 20 relativné vzéacnych, ale
vaznych onemocnéni. Tato onemocnéni byla zafazena do screeningového
programu, protoZe pii jejich v€asném zachyceni a zac¢atku 1é€by je mozné zabranit

vaznym zdravotnim komplikacim u ditéte a zajistit mu vyrazné vyssi kvalitu Zivota.

V této praci je vramci teoretické Casti rozebrana problematika screeningovych
programi se zaméfenim prave na laboratorni novorozenecky screening. Je popsana
stru¢nd historie, soucasnost i budouci ocekavani téchto screeningii. Prostor je
vénovan komplexnimu popisu postupu odbéru kapilarni krve z paty ditcte, se
zminkou o vyznamné roli sester v tomto procesu a o vyznamu tlumeni diskomfortu
ditéte behem odbéru. Zbytek teoretické ¢asti mluvi o vybranych onemocnénich,

které jsou pomoci novorozeneckého laboratorniho screeningu odhalovana.

Prakticka c¢ast popisuje tvorbu tfi vyukovych videi vénovanych tematice
novorozeneckého screeningu. Tato videa jsou nedilnou soucasti této prace. Jedno
z videi je ndvodem pro spravné provedeni odbéru krve pro ti¢el novorozeneckého
laboratorniho screeningu, druhé se vénuje zpracovani ziskanych suchych kapek
krve v laboratofi. Tteti video ukazuje dalsi screeningy Casto provadéné soucasné

s odbérem krve z paty.



Teoreticka ¢ast

1 Screening a screeningové programy

Pojmem screening rozumime vyhleddvani nemocnych osob, nebo téch v riziku
rozvoje onemocnéni, v populaci osob zdanlivé zdravych, tedy bez piiznaku

sledovaného onemocnéni [16].

Zpravidla se cilen¢ soustfedime na urcitou poruchu ¢i onemocnéni, snazime se
zachytit jejich znadmky pfed vlastni klinickou manifestaci, aby se piedeslo
nasledkim propuknuti nemoci a v¢as se zahgjila terapie. Screening je dilezitou
formou sekundérni prevence hlavné v pediatrickych oborech, kde slouzi k zachytu

fady vzacnych vrozenych vad [57].

Screeningové programy se deli dle sledované populace na celoplosny
a selektivni screening. Prikladem celoplosného screeningu je naptiklad
novorozenecky screening ¢i systém preventivnich prohlidek v kojeneckém
a détském véku. Celoplosny screening se tyka celé sledované populace, tedy
vtomto ptipadé populace pediatrické. Selektivni screening pak vyhledava
konkrétni onemocnéni v populaci s jiz identifikovanym rizikem, napiiklad u déti,
jejichz rodice jsou nositeli daného onemocnéni. Je to tedy screening mnohem

uzsiho charakteru [57]

Screeningové programy je dale mozné rozdé¢lit podle toho, zda zndmky vznikajiciho
nebo jiZz vzniklého onemocnéni identifikuje zdravotnicky persondl ¢i pacient
samotny, na aktivni a pasivni screening. Pasivni screening miiZze probihat bez
interakce potencialniho pacienta se zdravotnickym pracovnikem. Typicky se jedna
o informaci o pfiznacich probihajiciho nebo vznikajiciho onemocnéni, kterou
pacient ziskd pfectenim informac¢niho materidlu ¢i diagnostické pomicky. Na
zaklade¢ této informace pak pacient sim zvazi, zda by mohl byt nemocny ¢i v riziku.
Tento typ screeningu byl hojné vyuzivdin béhem pandemie onemocnéni
COVID-19, kdy slouzil k upozornéni pacienta na moznost probihajici infekce

napfiiklad pted vstupem do nékterych budov [49].

Oproti tomu aktivni screening spociva v aktivnim vyhledavani ptiznaki

probihajiciho, vznikajictho nebo 1 skrytého onemocnéni zdravotnickymi
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pracovniky. Existuje mnoho zplsobl provadéni screeningli, vcetné testovani,

dotazovani ¢i observace [5]

Ditlezitymi parametry pro hodnoceni screeningovych programii jsou
senzitivita, specificita a pozitivni prediktivni hodnota [10]. Senzitivita vyjadiuje,
s jakou presnosti dokdze screening zachytit zndmky onemocnéni u skute¢né
nemocnych jedinct. Jinymi slovy, jde o to, zachytit co nejvice (idedln¢ vSechny)
nemocné jedince. Oproti tomu specificita popisuje, jak pfesné¢ dokédze screening
ukdzat negativni nalez u zdravych jedincti, tedy cilem je vytadit z dalSiho testovani

co nejvice zdravych [41].

Zadny test nema 100% specificitu ani senzitivitu, protoZze se jedna o veli¢iny
nepfimo Utmérné — ¢im vys§i ma screening senzitivitu, tim niz§i specificitu
a naopak. Je to dané existenci faleSn¢ pozitivnich a faleSn¢ negativnich vysledkd,
kdy jsou skutecné zdravi jedinci nespravné zatazeni mezi nemocné (faleSné
pozitivni) a nemocni jedinci jsou testem nezachyceni (faleSn€ negativni). Pozitivni
prediktivni hodnota pak vyjadiuje, s jakou pravdépodobnosti je osoba, kterou
screening vyhodnotil jako pozitivni, skutecné nemocna. Fale$né pozitivni
a negativni vysledky znamenaji pro vysetfované osoby riziko, v pfipad¢ falesné
negativity mize néktery z nemocnych uniknout detekci a u falesné pozitivnich
vysledki dochazi ke stigmatizaci a zbyte¢nému dovysetiovani jinak zdravého
cloveka, piipadné az k tzv. overtreatmentu, tedy 1éceni onemocnéni, které pfitomno
neni. Dulezité tedy je, ze pozitivni vysledek neznamena diagnozu a negativni

vysledek nevylucuje danou nemoc v diferencidlni diagnostice [10].

Uginny screeningovy test by mél spliiovat uréité podminky. Mé&l by byt snadno
dostupny, jednoduchy, dostatecné citlivy a financn€ nendrocny. Nemél by
umoziovat faleSné negativni vysledky (tedy co nejvyssi senzitivita) a 1é€ba vcas

zjisténé poruchy by méla byt efektivnéjsi nez 1écba pIné€ rozvinuté nemoci [16].



2 Novorozenecky screening
Novorozenecky screening je screeningem celoplosnym a aktivnim [45].

Za provedeni screeningu zodpovida oSettujici 1ékar, v jehoz péci je dit€ ve veku
bézného provadeéni screeningu. Lékar, ktery dité piebird do péce kontroluje

provedeni screeningovych vySettfeni a ptipadné zajist'uje jejich doplnéni [64].

Novorozenecky screening slouzi jako zastfeSujici termin pro skupinu vySetieni,
kterd se provadi u novorozenct za icelem v€asného zachytu zpravidla 1écitelnych
vrozenych vad ¢i nemoci, které by bez v€asné 1écby mohly zpisobit nevratné

poskozeni ditéte [11].

Screeningova vysetfeni u novorozence rozlisujeme povinna a nepovinna. V Ceské
republice je povinny screening sluchu, vrozené katarakty, vysetieni kycelnich
kloubil a laboratorni screeningové vySetfeni. Mezi nepovinna vySetieni fadime
napftiklad screeningové vySetfeni ledvin a mocovych cest ultrazvukem ¢i screening

vrozenych vad srde¢nich [40].

Pod termin novorozenecky screening byva fazen i ploSny povinny screening

kongenitalniho lues (vrozené syfilis) z pupe¢nikové krve [11].

Nejcastéji si ale pojmem novorozenecky screening piedstavime novorozenecky
laboratorni screening (NLS), kdy jsou za pomoci imunoanalytickych metod ze

suché kapky krve zjistovany vrozené metabolické a endokrinni poruchy [26].

3 Novorozenecky laboratorni screening

3.1 Historie

Za zakladatele novorozeneckého laboratorniho screeningu povazujeme
amerického 1¢kare, védce a profesora Roberta Guthrieho, ktery v roce 1965 jako
prvni pouzil suchou kapku prve na filtracnim papiru odebranou z paty novorozence
pro diagnostiku fenylketonurie [10]. Guthrie byl profesorem pediatrie
a mikrobiologie a k tvorbé jednoduchého testu na fenylketonurii jej inspirovala
diagnoza jeho netefe [54]. Pfed Guthrieho testem lékafi pouzivali mnohem méné

spolehlivy test na chlorid Zelezity, ktery dokazal detekovat fenoly v mo¢i, ale jen
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nad urcitou koncentraci, coZ znamenalo nizkou senzitivitu tohoto testu. Guthrieho
vlastni test vyuzival inhibi¢nich vlastnosti aminokyseliny beta-2-thienalaninu na
kolonie bakterii Bacillus subtilis. Fenylalanin obsazeny v krvi pacientl
s fenylketonurii tyto inhibi¢ni vlastnosti tlumi. Guthrie pokladal na agar pokryty
beta-2-thienalaninem vzorky suché kapilarni krve na filtracnim papiru. Pokud
vzorek fenylalanin obsahoval, narostla kolem néj kolonie Bacillus subtilis. Pokud
byl vzorek bez ptitomnosti fenylalaninu, byl rist bakterii v jeho okoli inhibovan

[63].

Na zaklad¢é Guthrieho testu byla na zadost Svétové zdravotnické organizace Britem
J. M. G. Wilsonem a Svédem G. Jungnerem vroce 1968 sestavena
a zvetejnéna publikace ,,Principy a praxe screeningu onemocnéni®, v niZ autofi
uvadi deset obecnych podminek pro zatazeni urcité nemoci do screeningového
programu [10]. Nemoc musi byt podle Jungnera a Wilsona mimo jiné jasné
definovand, byt v dané populaci dostatecné Casta, aby predstavovala vyznamny
zdravotni a socialni problém, mit rozpoznatelnou ¢asnou f4zi a musi pro ni existovat
obecné uznavany screeningovy test a 1éCba [61]. Vzhledem k rozSifujicimu se
zabéru screeningovych programi, rozvoji medicinskych technologii a s tim
spojenym  problémim  jsou dnes jiz mnoha  ztéchto  kritérii

u neékterych nemoci napliiovana jen omezené [10].

V Ceské republice vznikaly novorozenecké screeningové programy od roku
1975, prvnim vySetfovanym onemocnénim byla také fenylketonurie (PKU),
nasledovana vrozenou hypotyre6zou (CH) o deset let pozdé&ji. DalSiho roz§ifeni se
screeningovy program dockal az vroce 2006 a to o kongenitalni adrenalni
hyperplazii (CAH). Vyznamny byl rok 2009, kdy byl pfidan screening na cystickou
fibrozu a 9 vrozenych metabolickych onemocnéni a rok 2016, ktery ptidal dalsi
4 metabolickd onemocnéni, mezi nimi argininémii a citrulinémii [24]. Poslednim
velkym rozsifenim v dobé psani této prace bylo v roce 2022, kdy byl zavedeny
pilotni screeningovy program na spinalni svalovou atrofii a téZkou kombinovanou

imunodeficienci [56].
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3.2 Systém v soucasnosti

Cely systém novorozeneckého screeningu je definovan Ministerstvem
zdravotnictvi CR v ,Metodickém navodu k zajisténi  novorozeneckého
laboratorniho screeningu a nasledné péce®, jehoz nejnovéjsi verze je platna od
1. ledna 2024. Tato verze Metodického navodu jiz pocita se screeningem spindlni
muskularni atrofie a tézké kombinované imunodeficience, jejichz pilotni

screeningovy program probéhl v letech 2022 az 2023 [46].

V roce 2025 je tedy v Ceské republice v ramci novorozeneckého laboratorniho
screeningu vySetfovano 20 onemocnéni; kongenitadlni hypotyre6za (CH),
kongenitalni adrenalni hyperplazie (CAH), cysticka fibroza (CF), spinalni
muskularni atrofie (SMA), tézka kombinovand imunodeficience (SCID)

a 15 dédi¢nych poruch metabolismu véetné fenylketonurie [42].

Vyvojem v poslednich letech prosla nejen laboratorni analytickd ¢ast, ale 1 Cast
preanalytickd, zahrnujici informovany souhlas rodicu ditéte, zpusob, Casovani
a podminky pfipadné¢ho opakovani odbérli, a ¢ast postanalytickd, zabyvajici se
postupy laboratofi v pfipadé nejednoznacného ¢i pozitivniho nalezu a spoluprace
s dal§imi zdravotnickymi zafizenimi pfi zajiStovani dlouhodobé 1é€by nasledné

péce u nemocnych [24].

Systém NLS je komplexni systém pracovist’ a profesi, které spolu velmi uzce
spolupracuji a jejichz procesy na sebe navazuji. Cely systém je fizen, udrzovan
a aktualizovén a hodnocen z Koordinaéniho centra novorozeneckého screeningu

pro Ceskou republiku se sidlem ve Vieobecné fakultni nemocnici v Praze [47].

Cilem novorozeneckého screeningu je hlavné efektivni vyhledavani potencidlné
nemocnych déti, vedouci k rychlé diagnostice a v€asnému zahdjeni 1éCby

u novorozencil s prokdzanym vzacnym onemocnénim [42].

3.2.1 Budoucnost

Vzhledem k mnozstvi vznikajicich a rozvijejicich se metod analyzy je
potteba periodicky revidovat a pfipadné upravovat metodické navody, pracovni

postupy ale i dokumenty podepisované zdkonnym zastupcem ditéte a edukacni
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materidly. Se zvySujici se komplexitou celého procesu je potieba zavadét vice
kontrolnich a fidicich mechanismi. Velké pokroky se dé&ji také v 1écbe

diagnostikovanych onemocnéni [13].

Existuji i snahy o sjednoceni screeningovych programi alespon napii¢ Evropou,
kde je momentalné velmi variabilni pocet sledovanych onemocnéni v ramci NLS,

pohybuje se mezi dvéma a Ctyficeti [24].

Od roku 2022 probiha v prazskych nemocnicich pilotni projekt screeningu deficitu
vitaminu B12, ktery je diskutovan jako dal$i rozSifeni novorozeneckého screeningu,

po vzoru dalSich evropskych zemi [50].

Uvazuje se i o celoplosném screeningovém programu pro ¢asny zachyt familiarni
hypercholesterolémie, ptfi kterém je k vySetieni pouzivana pupecnikova krev.

Pilotni projekt k tomuto screeningu probéhl v letech 2018-2022 [44].
3.3 Preanalyticka faze

Preanalyticka faze vySetfeni zahrnuje piipravu ditéte pred odbérem, vlastni
odbér materidlu a uchovani a transport screeningové karty do laboratote. V této fazi

nejcastéji vznikaji chyby — az 60 % celkovych chyb béhem NLS [51].

Novorozenecky laboratorni screening je v CR povinny, ale zdkonny zéstupce ma

pravo jej odmitnout, ¢i souhlasit s jeho provedenim.

Odbér krve pro ucel NLS je mozny pouze s informovanym souhlasem zakonného
zastupce novorozence. Informovany souhlas mé vétSinou pisemnou formu a je
uloZen ve zdravotnické dokumentaci. Zakonny zastupce je jeho prostfednictvim
poucen o podstaté NLS, jaké nemoci jsou skrze n&j vyhledavany, zptsobu jeho
provedeni, zptisobu ozndmeni vysledkli, moznosti odmitnuti tohoto vysSetieni

a rizicich s tim spojenych a dal$im osudu screeningové karty po vySetieni [42].

Za adekvatni formu informovaného souhlasu s vySetifenim mize byt povazovano
i slovni vyjadfeni, forma souhlasu neni dle zdkona 372/2011 Sb. o zdravotnich

sluzbach stanovena [8].
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V ptipad¢ odmitnuti tohoto screeningového vySetteni je proveden pisemny zaznam
do zdravotnické dokumentace a zakonny zastupce podepisuje negativni revers.
V ném stvrzuje, Ze byl informovan, je si védom a rozumi moznym nasledkiim
tohoto kroku, hlavné piipadné pozdni stanoveni diagnézy jeho ditéte

a s tim spojené riziko zdravotniho postiZzeni az smrti ditéte [42].

Podpisu negativniho reversu by méla predchazet vyzva zakonnému zéstupci tento
krok zodpovédné zvazit. V pfipad¢ podepsani neni mozné dodrzet ,lege artis*
postup, zaznam dokumentace vcetné¢ podpisu svédka tak chrani

poskytovatele/l¢kate pfed ptipadnym obvinénim [35].

Dostatecna informovanost zadkonnych zastupci zvySuje jejich davéru
v poskytovatele zdravotni péce, snizuje stres spojeny s vySetfenim samotnym
1 s pfipadnymi pozitivnimi €1 faleSné€ pozitivnimi vysledky. Diky tomu pak zdkonni
zastupci v pripadé takovych vysledkti reaguji 1épe a rychleji s novorozencem zamifi

k poskytovateli péce na rescreening ¢i jiné vySetieni [17].

Soucésti preanalytické faze je 1 piiprava a spravné vyplnéni dvojité
samopropisovaci screeningové karticky, kterd je zarovei i Zadankou pro laboratof.
Karty obsahuji kromé osobnich udajii zdkonného zastupce a ditéte 1 informace
o okolnostech odbéru, naptiklad v ptipadé€, ze se jednd o opakovany odbér, odbér
mimo doporucené v€kové rozmezi novorozence, informace o pouziti jiné nez
kapilarni krve ¢i pokud byla ditéti pred odbérem podana parenterdlni vyziva,
transfuze nebo farmakoterapie. Veskeré udaje by mély byt ¢iteln€ vyplnény na obou
listech screeningové karty [42]. Je vhodné téz zkontrolovat, Ze karty nejsou po dobé

expirace.

Odbér vzorku krve se provadi u vSech novorozenci mezi 48. a 72. hodinou po
narozeni. Odbér se provede pred podanim transfuznich ptipravki, kortikoidd,

parenteralni vyzivy ¢i dopaminu [42].

V ptipadé, Ze se dité¢ narodilo v domacim prostfedi, nebo bylo ptfedcasné
propusténo ze zdravotnického zafizeni pfed dosazenim 48 hodin véku je za

provedeni odbéru zodpoveédny registrujici prakticky lékatr pro déti a dorost, nebo
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I€kat na détském odd¢€leni, kam se s novorozencem rodice po dosazeni dané¢ho véku

k provedeni odbéru dostavi [35].

3.3.1 Rescreening

»Rescreening je pojem oznacujici druhy, opakovany odbér vzorku
kapilarni krve v rdmci novorozeneckého screeningu, ktery je indikovany jiz v dobé
prvniho odbéru. Je potieba: u déti s porodni hmotnosti nizs§i nez 1500 g a u déti,
kterym byly pfed odbérem podany kortikoidy, dopamin, transfuzni ptipravky nebo
parentedlni vyziva, nebo pokud byly tyto piipravky podany jejich matce v dob¢ pod
48 pred porodem. Rescreening se provadi 8 az 14 dni po porodu. Pokud dité¢ do té
doby nedosahlo hmotnosti 1500 g, opakuje se rescreening nezavisle na véku az do
dosaZeni této hmotnosti. Pfi odbéru je potieba dodrzet odstup 2 dny po podani
kortikoidt ¢i parenteralni vyzivy, 24 hodin po podani dopaminu a 4 dny po podani
transfuzniho pfipravku. Na screeningovou kartu je nutno uvést, ze se jedna

o rescreening a z jakého duvodu [42].

3.3.2 Metodika odbéru

Nejprve je potieba si pfipravit vSechny potfebné pomucky a materialy:
sterilni lancetu s hrotem o maximdlni délce 2 mm, sterilni alkoholovy preparat,
sterilni gadzovy tampon, jemna tkanina namocena v teplé vodé ¢i nahiaty gel,
rukavice, materidl pro oSetfeni mista vpichu po odbéru, predvyplnéna odbérova

screeningova karta s predtiSténymi kruhy.

Pied, béhem ani po odbéru je nutné nekontaminovat odbérovou ¢ast screeningové

karty dotekem ani Zadnou jinou latkou, pouze krvi ditéte.

Je potieba co nejvice zlepsit pratok krve dolni koncetinou, ze které budeme odbér
provadét. Toho Ize docilit prohfatim koncetiny (napiiklad pomoci tkaniny
navlh¢ené teplou vodou nebo teplého gelu — doporucuje se teplota 37—41° C) po
dobu 3 az 5 minut, vhodné je také podlozit trup a hlavu novorozence, aby se

podpoiil spad krve do nize polozenych koncetin.

Vhodné misto pro odbér krve se nachazi na vnitinim ¢i zevnim okraji paty

novorozence. Po dostate¢ném prohiati se kiize na vybraném misté o€isti sterilnim
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alkoholovym preparatem a necha se zaschnout. Provede se vpich lancetou. Na
lancetu neni vhodné tlacit, pouze pfilozit, jinak hrot pronikne pf#ili§ hluboko
a hrozi posSkozeni cévy ¢i kosti. Prvni kapka krve se setie sterilnim tamponem. Dalsi
kapku krve nechdme volné vytvofit, bez mackéani ¢i tfeni konCetiny, aby se
zabranilo pfimési tkaniového moku. Kdyz je kapka krve dostate¢né velikd, je k ni
jemng piilozena odbérova Cast screeningové karty tak, aby byl krvi zcela naplnén
predtistény kruh. V idealnim ptipad¢ je kruh vyplnén jedinou kapkou krve, bez
opakovaného piikladani a filtra¢ni papir je viditelné nasakly z obou stran. Po
zaschnuti nesmi byt ke kruhu pfiloZena dalsi kapka krve. Krev se aplikuje pouze
zjedné strany papiru. Timto zpisobem se vyplni vSechny kruhy na obou

screeningovych kartach. Pak miize byt misto vpichu osetieno.

Vhodna mista
pro provedeni

Obrazek 1: Vhodna mista pro provedeni vpichu. Viastni tvorba autora.
Ve vyjime¢nych ptipadech, kdy neni mozné odebrat kapilarni krev z paty
novorozence, lze pouzit i vendzni krev. Vzorek vSak nesmi byt kontaminovan
zaddnou latkou, vcetné 1€ki, infuznich roztokii a antikoagulac¢nich latek ze
zkumavek ¢i kapilar. K odbéru je vhodné nechat venozni krev odkapavat piimo
z kovového konce jehly na kartu, aniz by krev pfiSla do kontaktu s kiizi ¢i jinym
povrchem ¢i materidlem. Skutec¢nost, ze byla pouzita venozni krev, se musi na kartu

zaznamenat.

Krev na kartach se nechd zaschnout naptiklad ve specidlnim susaku po dobu
alesponi 3 hodin pii pokojové teploté, nikdy se k suseni nevyuziva zadného zdroje
tepla ani pfimého slunce. I po dobu schnuti je tieba se vyvarovat jakékoliv

kontaminace odbérové ¢asti karet.
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Zcela suché a kompletné vyplnéné karty musi byt odeslany do laboratofi nejpozdé;ji
do 24 hodin od provedeni odbéru. Z dvojice karet se jedna odesila do laboratote pro
vySetieni dédi¢nych poruch metabolismu (DMP) a druha do laboratofe pro
vySetieni endokrinnich onemocnéni a cystické fibrozy. VySetfeni na SMA a SCID se

také provadi z téchto karet [14; 29; 35; 42; 60].

Screeningové karty jsou do laboratoii odesilany v béznych dopisnich
obalkach postou ¢i svozem. V ptipad€ domacich ¢i ambulantnich porodit mohou byt

doruceny i osobn¢ rodinnymi piislusniky ditéte [22].

., Rychlé dodani suché kapky krve je nezbytné pro véasnou diagnostiku a lécbu
pacientii s akutné probihajicimi formami vyhledavanych onemocnéni, které mohou

manifestovat klinicky jiz ke konci prvniho tydne Zivota. “ [24, s. 17]

Laboratoi mize odmitnou zpracovani nékterych vzorki, a to zejména, chybi-li na
screeningové karté jakakoliv identifikace. Laboratoi také nezpracovava vzorky
odebrané post mortem a vzorky, které dle data narozeni nepatii novorozencim.
Laboratof vyzaduje novy vzorek, pokud byl prvni odbér nedostatecny
(nedostatec¢né prosaknuti i velikost krevnich skvrn, vrstvené, kontaminované nebo
nezaschlé odbéry), nebo kdyz bylo dit¢ v dobé odbéru mladsi 48 hodin. Pti
neuplném vyplnéni udajii na screeningové karté je telefonicky kontaktovano
odd¢leni, prakticky Iékar déti a dorostu, ktery odbér provadél nebo matka ditéte pro
doplnéni téchto udaja [22].

Screeningové laboratofe v CR

VFN Praha

FNKV Praha .
FN Olomouc

FN B#IO

Laboratof tandemové Imunoanalytické
hmotnostni spektrometrie laboratofe

Obrdzek 2: Screeningové laboratore v CR. Viastni tvorba autora.
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3.3.3 Sucha krevni kapka

Sucha kapka krve na filtraénim papiru je povazovana za stabilni a neinfek¢ni
material [22]. Je mozné ji transportovat i uchovavat za pokojové teploty, pii

zachovani suchého prostiedi [48].

Suché kapka krve jako zpisob transportu a uchovavani vzorku télni tekutiny se
pouziva jiz vice nez 100 let. Béhem vétSiny tohoto Casu se ale nebraly v potaz
faktory preanalytické faze, jako jsou okolnosti samotného odbéru kapilarni krve,
schnuti kapek, uchovavani a transport. Postupné byla identifikovana a popsana fada
dnes jiz zazitych postupli, které napomadhaji standardizaci celého procesu
a umoziuji presn€jsi vysledky omezenim téchto vnéjsich vlivii. Patii sem naptiklad
otfeni prvni kapky krve po punkci (ta obsahuje mnozstvi tkanového moku, ktery
muze zkreslovat, podobné s mackanim koncetiny béhem odbéru), suseni krevnich
kapek na suchém, nesavém povrchu bez pouziti jakéhokoli zdroje tepla ¢i pfimého
slunce po dobu alespoii 4 hodin a uschovani vzorkli v dokonale suchych

podminkach, aby byla zachovana jejich stabilita a neinfekénost [20].

Metoda suché krevni kapky ma oproti mnoha jinym zptsobiim odbé&ru biologického
materidlu znacné vyhody; komparativné je pro analyzu potfeba mnohem mensi
mnozstvi krve, pii dodrzeni postupi je zde velmi nizké riziko bakteridlni
kontaminace a zkresleni hemolyzou, odbér krve je relativné jednoduchy, minimalné
invazivni a ekonomicky vyhodny a hlavné — suchou krevni kapku 1ze velmi dlouho
skladovat s prakticky nulovymi zménami analyti. Metoda ma také vyjimecné
Siroké vyuziti, krom& novorozeneckého screeningu lze vyuzit i v toxikologii,

imunologii ¢i v diagnostice infekci [21].

Nevyhodou muze byt degradace vzorku kontaktem s vlhkosti, pokud se tak stane,
neni jiz mozné jej povazovat za neinfek¢ni a musi se zlikvidovat jako jakykoliv jiny
infek¢ni material v daném zafizeni [22].

3.3.4 Nefarmakologicky management bolesti novorozencu

Stejné jako u dospélych pacientd, i u novorozencti je zadouci cilené

a ucinng predchazet, minimalizovat a eliminovat co nejvice bolestivych vjemu [15].
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Prevence bolesti u novorozencii je nejenze etickou zalezitosti, ale opakované
vystaveni bolestivym podnétim mutze mit za nésledek zmény ve vyvoji nervové
soustavy. Obzvlast¢ nachylni k takovym zménam jsou novorozenci predCasné

narozeni [30].

Odbér kapilarni krve pro NLS se muze zdat jako maly a Setrny vykon, coz
v porovnani s jinymi bez pochyby je, ale pro novorozence i tak znamena znacny
stres a trauma. Novorozenec reaguje nejen na bolest samotnou, ale je schopen ji
1 oCekavat a pfi opakovaném odbéru reaguje negativné i jen na stisk paticky.
V idedlnim ptipadé¢ je cely odbér proveden z jediného vpichu, ale v praxi tomu tak
vzdy neni. Celkova doba odbéru se také pohybuje mezi 1 a 6 minutami, coz je

zna¢né€ dlouhy bolestivy podnét [14].

Pti relativné kratkych vykonech, jako je naptiklad pravé vpich pti odbéru kapilarni
krve pro potieby novorozeneckého laboratorniho screeningu je vhodné vyuzit
nefarmakologickych zpisobli tlumeni bolesti. Mezi nej¢astéj$i zplsoby patii
rozptylovani odvadéni pozornosti dité¢te od nepifijemného vjemu napiiklad
dotykanim se kiize na opacné strané téla, nez plsobi vjem, nebo sani, at uz
nenutritivni za pouziti dudliku nebo prstu, nebo nutritivni za podéani roztoku

sacharo6zy, matetského mléka nebo jeho nahrady [15].

American Academy of Pediatrics doporucuje nutritivni sdni dudliku s podanim 24%
roztoku sachar6zy v mnozstvi 0,2—0,5 ml na kilogram vahy ditéte. Roztok by se

mél zacit podavat asi 2 minuty pfed samotnym bolestivym vykonem [30].

Analgetické uCinky sacharozy se dostavi jen pokud je podana oralné a jeji ucinky

trvaji asi 5-8 minut [25].

Nejvyssi ucinnosti se dosahuje kombinaci nefarmakologickych metod. V idealnim
piipadé je vykon provadén u ditéte pfimo v naruc¢i matky, idealn¢ s kontaktem ktize
na kizi, kde je mu 2 minuty pfed vykonem podéna prvni davka sachardzy c¢i
matefského mléka. Béhem vykonu je vhodné dité slovné i taktiln€ konejsit,
rozptylovat a obecné senzoricky saturovat. Po vykonu je opét vhodné podat davku
sachar6zy. Dit¢ by mélo po celou dobu vykonu byt v teple a pokud mozno tichu
a Seru [15].
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3.3.5 Role sestry

Sestra hraje v novorozeneckém screeningu velmi dulezitou roli, a to hned
v nékolika rovinach. Sestra je zodpovédna témét celou preanalytickou ¢ast, tedy
ptipravu ditéte a pomicek pted odbérem, spravné provedeni odbéru, kvalitu odbéru,
stabilizaci vzorku a jeho odeslani do laboratofe a zdznam o provedeni. Nedilnou

soucasti tohoto procesu je i vySe zminény management bolesti ditéte.

Neméné¢ dilezita, ale velmi ¢asto opomijena, je edukace rodict ditéte ohledné NLS.
Vyzkum z roku 2019 ohledné povédomi rodici o novorozeneckém screeningu
ukazuje, ze az 40 % dotazanych nemélo dostatek informaci o zakladnich aspektech
NLS. Duavody byly riizné, na prvnich piickach prosté neinformovani personalem
a zapomenuti informaci. Druhy zminény divod mohl byt zplisobeny tim, Ze jsou
matky casto o NLS informovéany az po porodu, kdy jsou vyCerpané a nejsou
schopné mnoZstvi informaci udrzet. Pouze asi 5 % dotazanych obdrZelo informace
v prenatalnim obdobi, tyto respondentky byly také nejlépe informovany. Asi jen
3 % dotazanych obdrZela psané informac¢ni materialy [17]. Sestry by tedy mély dbat
na fadnou informovanost rodic¢t, hlavnim divodem k tomu je snizeni psychické
zatéze béhem odbéru a v piipadé faleSné pozitivniho vysledku. Edukaci by mélo byt
vénovano dostatek Casu a méla by byt provadéna ve vhodnych podminkach
a Case. Informovany rodi¢ také mliZe byt sestfe dobrym partnerem béhem provadéni
odbéru, jak bylo popsano vyse — mize byt administratorem nefarmakologického
managementu bolesti, a to 1 jen vlastni pfitomnosti. Pomoci miiZe rodic€ 1 po odbéru,
mél by byt poucen o potrebé sledovat misto vpichu, zda dale nekrvaci. Povinnosti
sestry je 1 provést o informovani rodice zaznam do oSetfovatelské dokumentace

[38].

Spravné provedeny odbér je nutnosti pro relevantni vysledek screeningu. Sestra by
méla dodrzovat doporuéeni MZ CR uvedené v Metodickém navodu k zajisténi

novorozeneckého laboratorniho screeningu a nasledné péce. Pii nedodrzeni

......

jsou fenomény ohrozujici nejen détského pacienta ale 1 jeho rodinu [14].
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3.4 Analyticka faze

V Ceské republice se k analyze vzorkdl v laboratornim novorozeneckém
screeningu pouziva 5 zadkladnich metod; imunoesej (vySetfeni cystické fibrozy,
kongenitalni adrendlni hyperplazie a kongenitdlni hypotyredzy), fluorimetrie
(vySetfeni deficitu biotinidazy), tandemova hmotnostni spektrometrie (vySetfeni
dédicnych poruch metabolismu vcetné fenylketonurie a hyperfenylalaninémie)

a molekularné genetické metody (vySetteni cystické fibrozy) [24].

Tezkéa kombinovana imunodeficience (SCID) a spinalni muskularni atrofie (SMA)
jsou vysetfovany metodou kvantitativni polymerazové fetézové reakce v redlném

Case (real-time qPCR) [42].

Kazda z vySetfovanych nemoci ma pfi analyze svlij primarni analyt (marker), jehoz
koncentrace ¢i pomér vici ostatnim analytim ve vzorku suché kapilarni krve se
stanovuje. Pfi abnormdlnim ¢i nejasném vysledku mohou byt ze vzorku
analyzovany jest¢ druhotné markery, které mohou vysledek potvrdit. Naptiklad
u cystické fibrozy je mozné po zdékladni imunoeseji doplnit jest¢ vySetieni

molekularné genetické [24].

Stanoveni téchto druhotnych markerd vyrazné€ zvySuje specificitu screeningu a tim

snizuje pocet falesné pozitivnich nalezt [18].

Nekteré vySetfovaci metody jsou schopné kromé svého urceného onemocnéni
zachytit téZ jiné zavazné poruchy, napiiklad tandemova hmotnostni spektrometrie
dokdze kromé 15 primérn€ danych dédicnych poruch metabolismu zachytit i celou
fadu dalsich onemocnéni, napiiklad deficit vitaminu B, a qPCR muze zachytit i tfi

dalsi poruchy imunity v¢etné diGeorgeova syndromu [42].

Tyto sekundarni cilové nemoci mohou mit nizsi spolehlivost zachytu nebo méné

efektivni 1é€ebné intervence, a proto nemaji vlastni screeningovy program [24].

Analytickd faze je znacné zavisla na spravném provedeni odbéru. Pied analyzou
jsou ze suchych krevnich skvrn vyrdzeny teréiky o pfedem definované velikosti.
Takovy tercik si lze predstavit jako valec schopny pojmout urc¢ité mnozstvi krve. Na

toto mnozstvi jsou kalibrovany analyzatory. Pfi nespravné provedeném odbéru
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miZze byt toto mnozstvi jiné, coz vede ke zkresleni vysledki. Naptiklad pfi vrstveni
vice kapek na predtistény kruh bude celkové mnozstvi suché krve na vzorku (a tim
padem 1 analytll) vyss$i, naopak pfi neprosyceni papiru krvi bude mnozstvi nizsi.
Zkresleni muze zpusobit i mackani a jind neSetrnd manipulace s koncetinou ditéte
béhem odbeéru, kdy se do krve dostane nezanedbatelna piimés tkdniového moku, coz

muze také zkreslit mnozstvi analytu [19].

Vyznam spravného odbéru

Disk s ur&itym objemem
suché krve

Vrstveni vice kapek = vice krve.
Nenasyceny papir = méné krve.

Obrdazek 3: Vyznam spravného odbéru. Viastni tvorba autora.

3.5 Postanalyticka faze, recall

Analyza vzorkl vyda vysledky v fadu tydnt, u metabolickych a endokrinnich

onemocnéni do 14 dni, u cystické fibrézy az do 2 mésicii [35].

O negativnim vysledku laboratof neinformuje [42]. Negativni vysledek znamena,
ze nevzniklo podezieni na Zadné ze sledovanych onemocnéni, nebo Ze byla
koncentrace analytu ve vzorku v dobé odbéru mimo rozmezi typické pro danou
nemoc. Negativni vysledek nevylucuje pfitomnost sledovanych nemoci. A€ je mira
faleSné negativity u NLS nizkd, musi byt sledované nemoci v pifipad¢ pozd¢jsiho
rozvoje klinickych ptiznakd zvazované diferencidlni diagnostikou, negativnimu

vysledku NLS navzdory [24].

Negativni vysledek je dan hodnotou sledovaného analytu niZsi, nez je stanovena

,,cut-off hodnota, tedy hranice normy [51].
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Je-1i vysledek prvotniho screeningového vysetfeni nejasny, provede se na vyzvu
laboratote tzv ,,recall odbér a cely postup se zopakuje [42]. Pfi¢inou nejasného
vysledku je nejcastéji technicky Spatné provedeny prvotni odbér, ptipadné nezralost
novorozence nebo provedeni odbéru po podani infuzi ¢i medikace. O opakovaném

odbéru je také nutné informovat matku ditéte [35].

Pozitivni vysledek znamena, ze existuje podezieni, ze dit¢ nckterym ze
sledovanych onemocnéni trpi. Neznamena, Ze je dit€ nemocné, screening slouzi
pouze k vyhledavani moznych nemocnych, nejedna se o diagnosticky néstroj. Az

dalsi vySetieni podezieni potvrdi ¢i vyvrati [35].

V ptipadé pozitivniho nalezu definuje Metodicky navod Ministerstva zdravotnictvi
CR dalsi postupy laboratofi a klinickych pracovist pro jednotlivd onemocnéni.
Popisuje dalsi kroky vedouci ke konfirmaci diagnozy, predani pacientli do péce

specializovanym pracovistim, zah4ajeni 1é¢by a ndslednou péci pacientim [24; 42].

Screeningova karta ma v celém procesu dvoji funkci — jako nosi¢ biologického
materidlu — suché krevni kapky, a jako zadanka o provedeni vySetieni, coz je
soucast zdravotnické dokumentace. Dle vyhlasky ¢. 444/2024 Sb. o zdravotnické
dokumentaci maji byt karty novorozeneckého screeningu jakozto Zzadanky
uchovavany v archivu laboratote po dobu 5 let. Po této dob¢ je nutno je zlikvidovat.
Béhem wuchovavani je =zafizeni povinno Kkarty chranit pfed zneuzitim
a znehodnocenim. Archivace je dilezita pro pfipad ovéfeni potencidlné falesSné
negativnich vysledkil, pokud byla nemoc diagnostikovéna na zdkladé klinickych

projevi namisto NLS, nebo jako diikaz o provedeni NLS v ptipadé sporu [7].

Vyuziti screeningovych karet se suchou kapkou krve jakoZto biologického
materidlu pro potfeby vyuky, védy ¢i vyzkumu je povolené na zdkladé zakona
¢. 372/2011 Sb. o zdravotnich sluzbach za ptedpokladu oddé€leni casti karty
s identifika¢nimi tdaji. Tato identifikacni Cast karty je dale archivovana do doby
uplynuti 5 let od vySetfeni. S vyuZitim biologického materidlu za ucelem

genetického vyzkumu by vzdy mél pisemné souhlasit zakonny zastupce ditéte [35].
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4 Vybrana sledovana onemocnéni

V Ceské republice je vroce 2025 v ramci novorozeneckého laboratorniho
screeningu vyhledavano celkem 20 onemocnéni. Dvé endokrinni onemocnéni —
kongenitalni hypotyredza a kongenitdlni adrendlni hyperplazie, patnact riznych
dédicnych poruch metabolismu (naptiklad fenylketonurie), cystickd fibroza,

spinalni muskularni atrofie a t€zké kombinované imunodeficience [42].

4.1 Endokrinni onemocnéni

4.1.1 Kongenitalni hypotyreoza

Kongenitalni hypotyre6za (CH) je nejcastéjsi vrozené onemocnéni

endokrinni soustavy a nejcasteji diagnostikované onemocnéni v ramci NLS [1].

V CR je prevalence u novorozenci asi 1:3500. V analytické fazi je pro CH typicka
zvySena koncentrace tyreotropinu (TSH), coZ je hormon stimulujici Stitnou Zlazu.
Pricinou jeho zvySené koncentrace je ve vétSiné piipadl porucha prenatdlniho
vyvoje (dysgeneze) §titné zlazy, v ostatnich piipadech miize byt na viné porucha
tvorby ¢i transportu hormont stitné zlazy (dyshormonogeneze). Vzacnéjsi pticinou
je pak pisobeni matefskych protilatek proti receptoriim tohoto hormonu nebo
jodovy deficit u matky. Projevy onemocnéni nastupuji az po 2 az 3 mésicich zivota,
kdyz novorozenec jiz nema zasobu tyreoidalnich hormont z krve matky. Objevi se
nezajem pii krmeni, neprospivani, hypotonie, zacpa, dale poruchy termoregulace
a anémie. Pfi neléCeni se objevuji poruchy ristu a tézka psychomotoricka retardace

kviili poskozeni centralniho nervového systému (CNS) [35].

Screening CH pomoci stanoveni TSH je velmi citlivy k priméarni hypotyredze
(dysgenezi). U ostatnich forem CH je nutné myslet i na mozné maskovani
onemocnéni farmaky, naptiklad pfi podani dopaminu ¢i kortikoid. Hladina TSH
také muize byt sniZzend pro nezralost novorozence, coz ohroZuje dité faleSnou
negativitou. Proto je v CR zaveden systém automatického rescreeningu u déti
s porodni hmotnosti pod 1500 g a u téch, jejichz matka nebo oni samotni byli pied
NLS léCeni vyse zminénymi léky, tyreostatiky nebo jim byly podany jodové

kontrastni latky. Pravé kvili faleSné negativnim vysledkiim je vhodné sledovat
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1 klinické ptiznaky onemocnéni. Substitucni 1é¢bu CH pomoci levotyroxinu je
potfeba zahajit co nejdiive, aby se zabranilo nevratnému poskozeni CNS. U déti
s potvrzenou CH je také nutné provést vySetieni na fadu dalSich vrozenych vad,
které CH casto doprovazi, nejcastéji jde o poruchu sluchu. Valna vétSina déti, jimz
byla CH stanovena novorozeneckym screeningem a je na adekvatni terapii se vyviji

srovnatelné se zdravymi détmi, a to 1 mentalné [1].

4.1.2 Kongenitalni adrenalni hyperplazie

Kongenitalni adrenalni hyperplazie (CAH) je nazev pro skupinu geneticky

podminénych onemocnéni postihujici nadledviny [39].

Mechanismem onemocnéni je ve zkratce porucha tvorby enzymu 2 1-hydroxylazy,
ktery je dilem zodpovédny za pifeménu cholesterolu na mineralokortikoidni
a glukokortikoidni hormony. Jejich prekurzory se pfi nevyuziti postupem ¢asu méni
na muzské pohlavni hormony — androgeny. Tato hormonalni dysbalance ma za
nasledek vazné zdravotni problémy, klinické piiznak se mohou lisit podle miry
poruchy tvorby jednotlivych hormoni. SniZzena tvorba kortizolu, tzv. stresového
hormonu, se projevi Spatnym zvladanim zatéze, slabsi reakci na infekci a snizenou
hladinou glykémie. Nizka tvorba aldosteronu, hormonu zodpovédné¢ho za
udrzovani spravné hladiny drasliku a sodiku v krvi, mize mit kritické¢ nasledky
v podobé metabolického rozvratu projevujiciho se zvracenim, dehydrataci
a ubytkem na vaze. Takovy metabolicky rozvrat se pii neléCeni projevuje kolem
2.-4. tydne zivota a mize byt pro dité smrtelny. Tretim hormonem s vétsi poruchou
tvorby je testosteron, jehoz tvorba byva naopak zvySena vlivem piebytku jeho
prekurzorii. AC je testosteron obecné zndmy jako muzsky pohlavni hormon, je
potfeba v menSim mnozstvi 1 u divek. Projevem jeho nadbytku je u divek virilizace
vnéjsiho genitalu, tedy jeho vyvoj do podoby genitdlu muzského. RozliSujeme az
5 stupniil takto zménéného tzv. intersexualniho genitdlu, mirnéjsi stupné nemusi byt

chirurgicky feseny, u vyssich stupiiti to potieba byva [57; 59].

Podle ptfitomnosti metabolického rozvratu rozliSujeme dva typy onemocnéni — pii

poruse tvorby aldosteronu se mluvi o tzv. ,,salt-wasting (SW)* neboli solné poruse,
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pfi absenci metabolického rozvratu je pribéh mirngj$i a mluvime o ,,simple

virilizing (SV)* neboli pouze virilizujicim typu [37; 58].

Vyznam screeningu CAH je jednoznacny. V dobé& nastoupeni klinickych pfiznakt
jiz mize byt na 1éCbu pozd€ a samotné zmény na genitdlu pro diagndézu nestaci.
V ohrozeni jsou obé pohlavi, chlapci paradoxné vice, nebot’ u divek miize praveé
virilizace alespoil na moznost tohoto onemocnéni upozornit jiz béhem porodu.
Muze se ale také stat, Ze bude genital divky virilizovan natolik, Ze bude Spatné
urcéeno pohlavi a chybéjici testes budou vysvétlovana jinym onemocnénim. Naopak

negativni vysledek screeningu je vZdy tfeba podpofit 1 klinickymi ptiznaky [53].

Onemocnéni je mozné zachytit a 1€Cit jiz prenatdlné, zpravidla je tomu tak
v rodindch, kde se jiz dfive onemocnéni vyskytlo a bylo poskytnuto genetické
poradenstvi. V takovém piipad€ existuje 1 moZznost intrauterinni (nitrodélozni)

1€¢by plodu, ¢imz se zabrani 1 jakékoliv virilizaci zevniho genitalu u divek [37].

, Hlavnim smyslem novorozeneckého screeningu CAH je zabranit vcasné
zahdjenou lécbou Zivot ohroZujicimu metabolickému rozvratu, resp. rozvoji

predcasné puberty u pacientii s lehci formou choroby. *“ [59]
4.2 Dédicné poruchy metabolismu (DMP)

Dédi¢né poruchy metabolismu (DMP) je souhrnny nazev pro rozsahlou
skupinu onemocnéni, které ovliviiuji kolob&h biochemickych reakci v téle. V Ceské
republice je jich v souc¢asné dobé v ramci NLS vyhledavano 15, s tim, Ze je mozné
zachytit dalSich vice nez 15 onemocnéni a klinicky vyznamnych stavi (naptiklad
deficit vitaminu B,), ktera z riznych dtvodt nesplituji podminky pro zatazeni do
screeningového programu. Laboratorni metodou pouzivanou pfi vysetieni na DMP

je tandemova hmotnostni spektrometrie [42; 47].

Poruchy metabolismu byvaji zptisobeny poruchou jednoho ¢i vice enzymt, nebo
zménami ve slozeni ¢i mnozstvi vyznamnych funk¢nich proteinid. Celkové
takovych onemocnéni existuje vice nez 1000. U déti byvaji prvotni projevy téchto

onemocnéni nespecifické — zmény chovani, nechutenstvi a neprospivani. Pozd¢ji
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dochazi k poruse funkci jednotlivych tkdni a tim i organt. Lze rozliSovat tfi formy

onemocnéni; akutni, zachvatovita a chronicky progredujici [62].

Screening DMP v Cechach zagal jiz vroce 1975, prvnim vyhleddvanym
onemocnénim byla fenylketonurie za pouziti Guthrieho testu. Dnes se 14 z 15
vyhleddvanych DMP vySetfuje pomoci tandemové hmotnostni spektrometrie,
pouze deficit biotinidazy je vySetfovan pomoci fluorimetrie. Do skupiny DMP
fadime vybrané typy poruch metabolismu aminokyselin, organickych acidurii
a jinych poruch cyklu mocoviny, poruch beta-oxidace mastnych kyselin a poruchu
metabolismu vitamini [47]. V podkapitolach budou stru¢né popséna vybrana

onemocnéni z této kategorie.

4.2.1 Fenylketonurie a hyperfenylalaninémie

Klasicka fenylketonurie (PKU), nebo hyperfenylalaninémie 1. typu (HPA),
je zpiisobena poruchou aktivity enzymu fenylalaninhydroxylazy (PAH) v jatrech.
Jednd se o jednu znejcastéji diagnostikovanych poruch metabolismu u nas
(incidence az 1:5200). U nelécenych déti vlivem nemoci dochéazi ke zpomaleni
psychomotorického vyvoje, muze se vyskytnout i epilepsie nereagujici na
medikaci, mikrocefalie nebo hyperpigmentace kiize [62]. Mira poSkozeni mozku je
zavisla na stupni enzymového deficitu a délce pilisobeni vysSich hladin
fenylalaninu. Pfi spravné a vcas nastavené 1é¢bé je psychomotoricky vyvoj
normalni. Zakladem lécby je specidlni dieta se sniZzenym obsahem fenylalaninu

a suplementace ostatnich aminokyselin [35].

4.2.2 Leucinoza

Leucindza je onemocnéni ze skupiny organickych acidurii. Je zptusobena
poruchou funkce nékterého zenzymii v fetézci metabolismu aminokyseliny
leucinu. Leucinéze je také prezdivano nemoc javorového sirupu (Maple Syrup
Urine Disease, MSUD), nebot’ mo¢, pot a uSni maz nemocného miize po javorovém
sirupu zapachat [43]. U novorozence se leucinéza klinicky projevuje
neprospivanim, nesnaSenlivosti potravy, zvracenim a jiz vySe zminénym zapachem.
Pti neléceni dochazi k mentélni retardaci, komatu az smrti. LéCba spo¢iva primarné

v dieté s omezenim bilkovin leucinu, valinu a izoleucinu, ta sama o sobé dokaze
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snizit riziko metabolického rozvratu, poskozeni CNS a smrti. BohuZzel velka ¢ast

téchto specialnich potravin neni nijak hrazena zdravotni pojistovnou [33].

4.2.3 Deficit biotinidazy

Enzym biotiniddza se podili na recyklaci biotinu — vitaminu H, ktery se
ucastni metabolismu tukt, cukri 1 bilkovin. Snizena aktivita ¢i nedostatek tohoto
enzymu vede k fad¢ symptomu, od neurologickych, jako jsou kiece, ztraty védomi
¢i psychomotoricka retardace, pfed kozni projevy — dermatitidy a alopecie, poruchy
zraku, sluchu a dychani az po gastrointestindlni problémy. K imrti mtze vést
metabolicky rozvrat. Deficit biotiniddzy (BTD) je léCen trvalym podavanim
biotinu, coz snizuje riziko metabolického rozvratu, poskozeni CNS i ostatnich
projevu. Pfi trvalé a dostatecné substituci biotinem je vyvoj ditéte normalni [32].

Existuje i prenatalni diagnostika BTD [35].
4.3 Cysticka fibroza

Cysticka fibroza (CF) je zdvazné multiorganové nevylécitelné onemocnéni,
zpiisobené mutaci v genu CFTR, ktery koduje stejnojmenny protein, jehoz funkce
je primarné jako chloridovy kanal na bunikach sliznice potnich 714z, dychacich cest
¢1 pankreatu a travici soustavy. Nasledkem poruchy tohoto proteinu nejsou chloridy
z bun¢k adekvatné vyluCovany, coz nuti bunky v reakci absorbovat sodik, ktery
s sebou pritahuje 1 vodu. Vysledkem jsou vyrazné¢ zmény v mnozstvi a slozeni
sekretli bun¢k, coz ma za nésledek i zménu jejich vlastnosti a funkci, hlavné vyssi
vazkost, na jejimz podklad¢ 1ze identifikovat vétSinu klinickych ptiznakt CF [2;

35].

Hlavnim klinickym ptiznakem nelécené CF jsou obstrukce a chronické bakterialni
infekce dychacich cest, zptisobenou nedostatecnou sekreci tzv. periciliarni tekutiny,
ktera obvykle sliznici dychacich cest pokryva. Tyto chronické zanéty pak vedou
k trvalym zménam aZz destrukci plicniho parenchymu. V travici soustavé se
zahustuje stievni obsah az natolik, Zze vznika ileus. U slinivky bfisni dochézi
k obstrukci vyvodl a nasledné prestavbé tkan¢ vlivem pankreatického sekretu.

Vysledkem miiZze byt az diabetes vazany na CF (CFRD — Cystic Fibrosis Related
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Diabetes). Obstrukce zlucovodu vede k hepatopatii az bilidrni cirhoze. U muza

muze chybét vas deferens, coz zplsobi neplodnost [55].

Novorozenecky screening piedstavuje u CF velikou vyhodu, umoZiuje totiz
zachyceni nemoci pted manifestaci klinickych ptiznakl, coz zmiriiuje poskozeni
dychaciho systému, zlepSuje prospivani a celkov€ prognozu veetné vyssi nadéje na
doziti. Prvni krok screeningu je shodny jako u ostatnich onemocnéni — odbér suché
kapky krve z paty ditéte. V laboratofi je métena hladina imunoreaktivniho trypsinu.
Jeji vyssi hodnota ale neni specifickd pro CF, proto je potfeba u pozitivnich
vysledka provést recall a pak tzv. potni test, ktery zjiStuje mnozstvi chloridu ve
form¢ NaCl v potu ditéte. Pot ditéte s CF ma asi 5x vyssi koncentraci NaCl nez pot
ditéte zdravého. Odtud také pochédzi nazev tzv. ,slané¢ déti“. Po pozitivnhim ¢i
nejasném potnim testu je diagnoza jesteé konformovéana molekularné genetickym

vySetienim z vendzni krve [31].

V ptipad¢ nadale nejednoznacného vysledku vySetfeni byva udélena diagndza
,,CFSPID* (CF Screen Positive, Inconclusive Diagnosis), tedy pacient s pozitivhim
screeningem na CF, ale bez jednoznac¢né diagnézy. Takovi pacienti byvaji Casto
bezptiznakovi, nelze je povazovat za nemocné, ale zaroven nelze vyloucit rozvoj

pfiznakl v pozdé€jsim véku [2].

Lécebné moznosti existuji, ale CF =zatim stadle zcela vylécit neumime.
Nepodcenitelny je vyznam péce o dobrou prichodnost dychacich cest, Castych
lécebnych inhalaci a dechové fyzioterapie. Je potieba substituovat chybégjici
pankreatické enzymy, NaCl a vitaminy rozpustné v tucich. Byva potieba i velmi
dlouhodobé 1écba antibiotiky a dieta bohatd na bilkoviny a energii. U vcas
zachycenych ptipadl se komplikace vyskytnou mnohem pozd¢ji, je pozorovana
vy$si kvalita a délka zivota. I ptes to byva nékdy potieba transplantace plic [35].
V soucasné dob¢ ziskava pozornost 1é¢ba CF zamétena piimo na gen CFTR, od
které si odbornici slibuji vyrazné nizsi miru poskozeni organti zejména dychaci

soustavy [3].
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4.4 Spinalni muskularni atrofie

Spinalni muskularni atrofie (SMA) je vrozené neurodegenerativni
onemocnéni, které vede k progresivni svalové slabosti a atrofii kosterniho svalstva
za soucasného zachovani €iti a kognitivnich funkci. Jedna se o jedno z nejcastéjSich
vysokou morbiditou i mortalitou. Podstatou onemocnéni je mutace genu kddujiciho
specificky protein zodpovédny za vitalitu motoneuroni ptednich rohi misnich
a jader kmene mozkového. Degenerace téchto neuroni vede k rozvoji progresivni

svalové slabost az hypotonii a ndsledné atrofii [34].

Mira postizeni mize byt riizna, rozsahem i intenzitou. U pacientli byvaji potize
s chlizi, pohybem, polykanim i dychanim. Pravé porucha dychani byva hlavni
pfi¢inou umrti u t€zkych typlit SMA. U pacientt je vZzdy zachovan intelekt, opozdéni
ve vyvoji nastava pouze v motorické slozce. Klasifikace typli SMA je dle miry
a Casu nastoupeni obtizi, rozeznadvame 5 typu, pfi¢emz u typu 0 zacinaji obtize jiz
prenatalné (hypotonie, kontraktury). Doneddvna byla SMA povazovana za
nelécitelnou, pomoc byla pouze symptomatickd, v podobé tlumeni bolesti ¢i um¢lé
plicni ventilace. Od roku 2016 ale zacala vznikat genova terapie, na coz odborna
spole¢nost reagovala vytvorenim pilotniho programu pro novorozenecky screening
tohoto onemocnéni, aby bylo mozné ji zachytit u déti jiz pied rozvojem klinickych
pfiznaktl. Tento pilotni program skoncil v prosinci 2023 a od roku 2024 je SMA
soucasti NLS. Genova lécba je stale kontroverznim tématem, navic neni vhodna pro
vSechny typy onemocnéni a nefesi vSechny problémy s onemocnénim spojené.
Genova terapie nezvrati zmeny, které se jiz v nervové soustave staly, ale dokdze

zabranit jejich progresi [12].

4.5 Tézké kombinované imunodeficience

wewvr

imunodeficience (Severe Combined Immunodeficiency, SCID). Jsou
charakteristické poruchou jak bunééné, tak latkové imunity. Jejich podstata je
riznd, spoleénym znakem je funkéni porucha lymfocytti [52]. Déti se SCID se po

narozeni mohou zdat zdravé, nebot’ jsou chranény matetskymi protilatkami, ale
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s jejich ubytkem se dostavaji do vysokého rizika velmi zavaznych infekci. Velmi
nebezpecné je pro tyto déti i o¢kovani zivymi vakcinami, které muize byt az
smrtelné. Lécba zahrnuje transplantace kostni dien¢ (hematopoetickych bunék)
nebo thymu [46]. Transplantat postupné€ nahradi poruseny imunitni systém zdravym

darcovskym. Diilezité je i zavedeni profylaktickych rezimovych opatfeni [9].

Screening v soucasné dobé zachyti vétsSinu poruch tykajicich se T a B lymfocytt,
ale ne Uplné vSechny vrozené poruchy imunity. Pouzivana metoda je polymerazova

fetézova reakce v redlném Case (qQPCR nebo téz RT-PCR) [4].
S Dalsi novorozenecké screeningy

Kromé laboratorniho screeningu jsou v Ceské republice novorozenctim provadéna i
dal$i vySetfeni. Patfi sem screening sluchu, kongenitalni katarakty (vrozeného
Sedého zakalu), vysetfeni kycelnich kloubi, pulsace na femoralnich arteriich nebo
screening kritickych srde¢nich vad méfenim preduktalni a postduktalni saturace O,.
Miize byt provedeno 1 vySetfeni ledvin a mocovych cest ultrazvukem, neni ale

povinné a plosné [64].
5.1 Screening sluchu

Cilem screeningu sluchu u novorozenct je zachyt déti se sluchovou vadou
dostatecné brzy, aby jim za poskytnuti sluchové rehabilitace byl zajistén adekvatni

rozvoj komunikac¢nich schopnosti a co nejlepsi podminky pro rozvoj feci.

VySetieni se provadi 2. az 3. den po narozeni, idealn¢ béhem spanku ¢i klidného

bdéni ditéte. K vySetieni je vhodné zajistit nehluénou mistnost.

VySetfovaci metodou jsou u fyziologickych novorozenct tranzientni evokované
otoakustické emise (TEOAE). VysSetieni je objektivni a neinvazivni, zjistuje
odpovéd’ vlaskovych bun¢k na slaby zvukovy podnét. Pfitomnost TEOAE
znamena, ze zevni vlaskové buiiky a prevodni systém zevniho a stiedniho ucha
funguje, jak ma. U novorozenct hospitalizovanych na intermediarni ¢i intenzivni
perinatalni péci se vyuzivd metoda automatické BERA (¢i AABR — Automatic
Auditory Brainstem Response), také objektivni a neinvazivni vySetfeni méfici
evokované potencidly sluchové drahy a mozkového kmene. Pfi pozitivnim
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screeningu (nevybavné emise €i potencialy) probéhne rescreening na ORL ¢i

foniatrickém pracovisti ve 3. az 6. tydnu véku ditéte [27; 28].
5.2 Screening kongenitalni katarakty

Screening kongenitalni katarakty ¢i pouze novorozenecky screening zraku je
jednoduché neinvazivni vysetieni, které se provadi 3. az 4. den po porodu. Slouzi ke
zjisténi fady onemocnéni oka vcetné vrozeného Sedého zékalu. Brzka diagnostika
jakychkoliv abnormalit v oCich ditéte je diilezita, nebot’ kolem 6. tydne po narozeni
zac¢ina rapidni rozvoj zrakovych schopnosti ditéte, jehoZ porucha miize mit

dozivotni nasledky [23].

VysSetieni je na podstaté vybavnosti tzv. Cerveného reflexu. V tmavé mistnosti je
klidnému bdélému ditéti do obou o¢i posviceno pomoci ptimého oftalmoskopu.
Pokud jsou optickd média oci ¢ird, paprsek se odrazi od sitnice a je vidét Cerveny
reflex. Pokud neni reflex vybavny, nebo pozorujeme jakékoliv tmavsi ¢i svétlejsi
defekty ¢i asymetrii, je screening pozitivni a dit€¢ musi byt vySetfeno oftalmologem

[51].
5.3 Screeningové vySetieni kyc¢li

Screeningové vySetieni vyvojové dysplazie kyc€elniho kloubu slouzi k vyhledavani
piipadného vrozeného vykloubeni. Prvni vySetfeni probéhne 2. az 5. den Zzivota,
provadi jej neonatolog ¢i ortoped. Mlze byt pouze klinické (kontrola hybnosti)
nebo ultrazvukové. Po 6. tydnu Zivota by meélo byt ultrazvukové vysetieni
opakovano a pak opét po 12 tydnech. V piipade vrozené luxace kloubu je zahajena

1é¢ba pomoci specialnich popruht a tfrmenti [6; 64].
5.4 Pulzace na arteria femoralis

Vysetieni vyhledava jeden z ptiznakli nebezpecné kritické srde¢ni vady koarktace
aorty — nehmatny puls na arteria femoralis. VySetfeni by mélo byt provadéno pred

propusténim z porodnice i po pfijeti ditéte pediatrem [51].
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6

Prakticka cCast

Cil prace

Tvorba komentovanych vyukovych videi o tématice novorozeneckého
screeningu se zamétenim na laboratorni novorozenecky screening.
Shrnuti doporucenych postupi a dostupnych informaci o problematice

novorozeneckého screeningu.

Pomoci téchto videi bych rad oslovil studenty VSeobecného oSetrovatelstvi i sestry

novorozeneckych oddéleni a upozornil je na problematiku spravného provadéni

téchto screeningli, obzvlasté pak odbéru suché kapky krve.

7

9.

Plan praktické casti

Planovaci taze — komunikace s vedouci prace, vybér zaméteni prace.
Domlouvani odbornych stdzi na pracovistich — Laboratore NLS ve FNKYV,
odd. fyziologickych novorozenci FN Motol, komunikace s vedoucimi
pracovniky odd€leni.

Ptiprava prvnich verzi scénaiti— reSerSe, vyhledavani materidlli, tvorba scénare.
Staze na pracovistich — pozorovani prace zdravotniki, zépis poznamek pro
pozd¢jsi vyuZiti pti Gpravé scénate, pokladani dotazili, srovnani teorie a praxe.
Uprava scénafti s pomoci novych informaci a aby odpovidaly moZnostem
pracovist.

Domluva nataceni na pracovistich.

Nataceni. Komunikace se zdravotniky, souhlas matek déti s natacenim.
Nasledna tprava videi — stiih, tvorba doprovodné grafiky, komunikace
s vedouci prace a kameramanem/editorem.

Tvorba komentéie k videim na podkladu scénait.

10. Kontrola komentate zdravotniky z oddéleni/laboratofte.

11. Namluveni komentaie

12. Kompletace videi.

32



8 Realizace a harmonogram

Ptiprava prace zacala v cervnu 2024, kdy jsem se s Mgr. Petrou Sedlafovou dohodl,
ze bude mou vedouci bakalaiské prace. Jako téma mi nabidla tvorbu vyukového
videa o novorozeneckém screeningu. Pies 1éto toho roku jsem vyhledaval materidly
a zdroje za vyuziti zdroji Knihovny a Stfediska védeckych informaci 3. 1¢kaiské
fakulty, internetovych zdroji, a databazi Medvik a PubMed a zacal psat vlastni

praci.

28. srpna 2024 jsme méli prvni oficidlni konzultaci s Mgr. Sedlarovou, kde jsme se
domluvili na konkrétnim zaméteni prace, nastinili vzdjemna oc¢ekavani a dohodli se
na dal§im postupu. Béhem zafi byla vypracovana prvni verze scénaie pro video
z Laboratofe novorozeneckého screeningu FNKYV, kde jsem 18. zati 2024
absolvoval jednodenni staz, béhem které jsem sbiral cenné informace. Po dalsi
konzultaci s vedouci prace byla vytvofena findlni verze scénaie tohoto videa.

27. zai1 2024 jsme spolu s kameramanem nataceli v laboratofi.

Béhem fijna jsem pak studoval materidly k dalSi casti prace — vlastni odbér
materialu a obecny novorozenecky screening. Zacal jsem také pracovat na scénaii
pro toto video. 21. listopadu jsem absolvoval jednodenni staz na oddéleni
Fyziologickych novorozenctu ve FN Motol, kde jsem za pomoci sester finalizoval

scénaf k videu o odbéru. 25. listopadu jsme pak toto video na oddéleni natocili.

18. prosince 2024 jsme se na konzultaci s vedouci prace dohodli na rozdéleni
druhého videa na dvé kratsi — video o odbéru krve pro novorozenecky laboratorni
screening a video obecné o novorozeneckém screeningu, které zahrnuje
i nelaboratorni screeningy. Celkem tedy vznikala videa tii. Do konce roku jsem pak

pracoval na tvorbé doprovodnych grafik pro videa i praci.

8. ledna 2025 jsem s vedouci prace a kameramanem konzultoval nad sestfithanymi
videi dal$i postup. Béhem ledna a tnora jsem vytvotil komentare k témto videim,
jez budou namluveny pozd¢ji. Duben byl pak vénovan opakovanym revizim videi i
komentafi. 1. dubna jsme méli dal§i konzultaci, kde jsme s Mgr. Sedlafovou
diskutovali nad komentafi, videi i samotnou praci. 30. dubna jsme se sesli pro
potvrzeni findlnich verzi komentati a konzultaci prace.
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V kvétnu probéhlo namluveni komentartt k videim. Zavére¢né piipominky

k samotné praci byly feSeny skrze osobni i e-mailovou komunikaci.
9 Tvorba vyukovych videi

Béhem tvorby jsem se rozhodl tidit a d€lit praci zptisobem, popsanym Martinem
Krskou v bakalarské praci ,,Zasady tvorby vyukového videa v oblasti stfedniho

odborného vzdélavani [36, kap. 6].

Realizace vyukového videa je rozdélena na fazi ptipravnou, vlastni proces nataceni

a fazi postprodukéni.
9.1 Pripravna faze

Ptipravna faze tvorby videi zahrnovala primarn¢ tvorbu scénait.

Zpocatku byla vplanu tvorba jediného videa, které by se tykalo pouze
novorozeneckého laboratorniho screeningu a ukazovalo jak postupy na oddéleni
behem odbéru kapilarni krve, tak i1 v laboratoti f4zi analytickou. Béhem tvorby
scénafe ale vyslo najevo, ze by takové video bylo pfili§ dlouhé a ndro¢né jak na
tvorbu, tak pro studenty. Rozhodlo se tedy nejprve o rozdéleni na videa dvé — ¢ast
odbérovou a cast laboratorni. Pozdéji piibylo 1 video treti, popisujici dalsi

novorozenecké screeningy a zasazujici laboratorni screening do jejich kontextu.

Béhem tvorby prvnich verzi scénaiti jsem Cerpal primarné z dostupnych materialt
Ministerstva zdravotnictvi CR (Metodické navody), a z informaci ziskanych
studiem materidll Narodniho screeningového centra, hlavné pak z jejich webu

novorozeneckyscreening.cz.

9.1.1 StaZe na pracovistich

Na obou pracovistich, na kterych se méla videa natacet, jsem pfed natacenim
samotnym absolvoval jednodenni stdze. Piiprava pied stazemi spocivala ve studiu
materiali k danému tématu a ptiprave prvnich verzi scénaru, které jsem béhem stazi

konzultoval a upravoval dle zjisténych skute¢nosti.

Staze v Laboratofi novorozeneckého screeningu ve Fakultni nemocnici

Kralovské Vinohrady jsem absolvoval 18. zaii 2024. Jedna se o imunoanalytickou
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laboratof a jsou zde vySetfovana ndsledujici onemocnéni: cystickd fibroza,
kongenitalni hypotyre6za a kongenitalni adrenalni hyperplazie. Béhem stazi jsem
mél moznost shlédnout cestu vzorka suchych krevnich kapek z podatelny
nemocnice az k vlastnim vysledkiim vySetfeni. Spolu s vrchni laborantkou Mgr.
Monikou Hedelovou jsme prosli prvni pracovni verzi scénare videa z laboratote
a upravili nékteré scény, aby odpovidali skute¢nosti a moznostem laboratote. Velmi
cenné pro mé& bylo vysvétleni, pro¢ jsou tak striktni pravidla ohledné¢ odbéru
kapilarni krve na screeningovou kartu — pro¢ nesmi byt kapka krve ptilozena vice
nez jednou, a naopak proc je tieba aby byl predtiStény kruh krvi zcela prosycen. Ze
suché krevni kapky jsou v analytické fazi vySetfeni vyrazeny terciky o konkrétni
velikosti, které v ptipad¢ spravné provedeného odbéru obsahuje konkrétni mnozstvi
suché krve, a tedy i1 analytl, na které jsou kalibrovany analyzatory. Je-li tedy kapka
krve ke karté pfilozena vicekrat, suchd krev se vrstvi a na vyrazeném terciku je pak
vys$§i mnozstvi analytii. V opacném piipade, kdy neni ter¢ik krvi zcela prosycen, je
mnozstvi analytl niz8i nez kalibrované. Vyrazeny terCik si tak jde predstavit jako
prostorovy valec o daném objemu. Zaujalo m¢ také, kolik screeningovych karet
dorazilo do laboratofe s neuplnymi identifika¢nimi udaji, coz zna¢né zpomalovalo a
komplikovalo cely proces kviili nutnosti telefonicky kontaktovat zdravotnika, ktery

kartu odeslal.

Staze na Odd¢leni fyziologickych novorozenct ve Fakultni nemocnici
Motol probéhly 21. listopadu 2024. Na ten den byly dle v€ku novorozenct
planovany dva odbéry kapilarni krve na novorozenecky screening. Ve FN Motol
navic v t¢ dob¢ probihal pilotni program na screening deficitu vitaminu By,, coz
bylo na screeningovych kartdch poznamenano. Spolu se stani¢ni sestrou Bc. Jitkou
Neufussovou jsme pak prosli prvni verzi scénaie k tomuto videu a provedli nékolik
uptesnujicich zmén, opét dle redlnych moznosti oddéleni. Jednou ze zmén, kterou
jsem se rozhodl ponechat 1 do videa a zbytku préce, je pouZiti teplého gelu pro
nahtati dolni koncetiny ditéte pfed vpichem namisto latkové pleny namocené
v teplé vodg, jak je uvedeno naptiklad i v Metodickém navodu MZ CR. Zajimavé
mi piislo také propojeni laboratorniho screeningu s ostatnimi screeningy, hlavné
skrze jejich potadi. Aby bylo dosazeno co nejlepSich podminek u kazdého

screeningu, jsou provadény nasledovné: Nejprve je proveden screening sluchu
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pomoci méfeni otoakutickych emisi. Pro toto vysetieni je vhodné, aby bylo dité
v klidu, mtze i spat, nesmi plakat. Pak se provede méfeni obvodu hlavy,
nasledované screeningem vrozenych katarakt, pti kterém je také vhodné, aby bylo
dité v klidu a neplakalo, ale zaroven jiz bylo bd¢€lé. Pak je proveden odbér kapilarni

krve pro screening laboratorni.

r~

9.1.2 Tvorba scénaru

Informace ziskané pfi obou stdzich jsem zpracoval do druhé verze scénafi.
Béhem konzultace s vedouci prace po stazi ve FN Motol jsme se rozhodli vytvofit
zvlastni video 1 pro ostatni screeningy, které se ve FN Motol dé€laji u jednoho

novorozence zaroven. Vznikl tedy i scénaf pro toto video.

Scénaie jsou psané velmi jednoduchou formou, tak, aby byly zaroven dostate¢né
srozumitelné kameramanovi, obsahovaly vSechny nezbytné nutné informace, ale
byly i1 dostatecné¢ volné a daly se upravovat dle potieby a moznosti béhem
samotného nataceni. Obzvlasteé dulezité je to u videi s détskymi pacienty, kde neni

moznost opakovani vykont pro ucely videi.

Nésleduji finalni verze (tedy ty pouzité¢ béhem nataceni) vSech tii scénait
k planovanym vyukovym videim. Nazvy scénaitim jesté¢ neodpovidaji kone¢nym
nazvum videi, které byly urCeny az v postprodukéni fazi. Scénate také slouzily jako
piedloha pro pozdéji vznikajici komentafe, obsahuji tedy vice textu v plnych
vétach. Obzvlasté pak v ptipadé scénafe pro laboratorni ¢ast, ktery vznikal jako
prvni a je méné a jinak strukturovany nez zbylé dva scénate, které vznikaly s lepsi

znalosti potfeb procesu nataceni.

Scénar — Odbérova ¢ast NLS

1. Informovany souhlas zdkonného zéstupce ditcte.
2. Laboratorni screening se provadi u novorozencii ve véku 48 az 72 hodin.
3. Pted odbérem:
a. Kontrola, Ze mam spravné dité i karticku.
b. Radné predvyplnéni odbérovych karti¢ek, kontrola expirace karticek.
Ukazka karti¢ek. Zdiraznit ze by se odbérového filtraéniho papiru nemél

nikdo dotykat pfed ani po odbéru.
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4. Ukazka vSech potiebnych pomticek a materiala:

5 o0 oo

Sterilni lanceta o délce kolem 2 mm, Sitkou do 1,5 mm;

Alkoholovy preparat (Ctverecek, ubrousek, tampon) pro ocisténi mista
vpichu, idealn¢ sterilni;

Sterilni tampony pro osuSeni mista vpichu a otfeni prvni kapky krve;
Jemna latka ¢i zinka namocena v teplé vodé (do 41° C), nahtaty gelovy
obklad;

Rukavice, jednordzova emitni miska;

Odbérova karticka/formulat s predvyplnénymi tdaji;

Material pro oSetfeni ranky po vpichu a odbéru (néplast, tamponek);

Ptipadné sachar6za pro management bolesti.

5. Prubéh samotného odbéru:

g.
h.

Nahrati chodidla gelovym obkladem, alespoii 3-5 minut.

Ocisténi a dezinfekce paticky alkoholovym ubrouskem. Dtikladné osuseni
sterilnim tamponkem.

Ukézka mist vhodnych ke vpichu.

Provedeni vpichu. Otfeni prvni kapky krve sterilnim tamponem.
Vytvoteni dostate¢né velké druhé kapky krve, dilezité nemackat,
,nhezdimat“, nechat krev voln¢ vytékat. ZlepSeni prokrveni koncetiny
velmi jemnou masazi.

Ptilozeni filtra¢niho papiru karticky ke kapce. Krev by m¢la zcela vyplnit
predtistény kruh. Pfikladadme pouze jednou ke kazdému kruhu a pouze

z jedné strany!

Vyplnéni vSech kruhil na obou screeningovych kartickéach.

Ocisténi a oSetteni paticky po odbéru.

6. Umisténi karticek do susiciho stojanu na alespon 4 hodiny (vyhnout se slunci,

topeni). Nadale chrénit kruhy pied dotekem.

7. Odeslat karti¢ky do laboratofe nejpozdéji do 24 hodin po odbéru. Jedna pro

vySetfeni metabolickych poruch, druhd na endokrinni onemocnéni a cystickou

fibrozu.
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Scénar — Novorozenecké screeningy

Po alespoti 48 hodinach od narozeni se v CR provadi novorozenecky
screening na vrozena onemocnéni a vady.

Sestra se podili na tfech z nich — screeningy vrozenych katarakt a sluchu
a laboratorni screening.

Poradi screeningt je libovolné, uvedené potadi je pouzivano ve FN Motol
a jeho prednosti je, Ze vyuZiva rizné bd¢losti ditéte dle potieb

jednotlivych vysetieni.

1) Screening sluchu

2)

a)
b)

c)

d)

e)

Pro provedeni tohoto screeningu je potieba zajistit nehlu¢nou mistnost.
Bé&hem vySetfeni mize dité spat, nebo byt klidné a bdit. Nesmi plakat.
Vysetieni spo¢iva v zavedeni jemné sondy méfice otoakustickych emisi
do zevniho zvukovodu ditéte. Pfistroj vysle slaby zvukovy podnét a méti
odpovéd’ sluchového tustroji ve formé otoakustickych impulza.

Pokud je odezva mé&fitelnad v obou usich, jedna se o negativni vysledek

a dité je s nejvetsi pravdépodobnosti v poradku.

Pokud nedojde k vyvolani odezvy, je nutné screening opakovat a nechat

dit¢ prohlédnout ORL Iékaiem.

Screening vrozenych katarakt

a)

b)

c)

d)

g)

Pro vySetteni je potieba zajistit tmavou mistnost, nebo jej provadéet vecer
¢1 v noci.

Dit¢ by mélo bdit a byt v klidu, pokud by plakalo, je vySetieni
komplikované.

Kromé oftalmoskopu je potieba si pfipravit sterilni tamponek pro ptipadné
jemné otevieni o¢niho vicka ditéte.

Oftalmoskopem se prosvécuje oko skrze ¢ocku.

Sleduje se odraz svétla oftalmoskopu na prokrvené sitnici —
fyziologicky je vidét plny Cerveny terc.

Pokud je Cerveny reflex plné vybavny, je screening negativni a o¢ni
médium ¢iré.

Je-1i nevybavny nebo neuplny, test je pozitivni a je tieba jej opakovat,

ptipadné nechat dité zkontrolovat oftalmologem do tydne od vySetfeni.
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3) Laboratorni screening

a) Pfi laboratornim screeningu je ditéti z paty odebrana kapilarni krev na
specidlni odbérovou karticku s filtraénim papirem.

b) Ditéti je nejprve nozka nahtata teplou vodou nebo gelovym polStaikem.

c) Sterilnim kopickem se provede vpich a prvni kapka krve se sette.

d) Na odbérové karticce je nékolik kruhti, které je potieba vzdy jedinou
kapkou krve vyplnit.

e) Po vyplnéni vSech kruhtli na obou kartickéach je ditéti nozka oSetiena.

f) Jedna z karticek se odesila do laboratofe s tandemovou hmotnostni
spektrometrii na vysetfeni metabolickych poruch, druha pak do
imunoanalytické laboratote pro vySetfeni endokrinnich onemocnéni
a cystické fibrozy.

A r wr

Scénar — laboratorni ¢ast NS

1. Vzorky suchych krevnich kapek jsou odesilany prostfednictvim posty, svozu
¢1 osobniho doruceni ptimo do laboratofe.

2. Vzorky dorucené postou kazdé rano vyzvedavaji pracovnici podatelny
nemocnice, od nichZ si je pfevezmou laborantky v nepromokavém tlozném
boxu, aby se zabranilo kontaminaci vzorku, naptiklad destovou vodou.
Prenos obalek v ulozném boxu.

3. Laborantky néasledné obalky se screeningovymi kartiCkami oteviraji a t¥idi
podle toho, zda se jedné o prvni odbér €1 rescreening — opakovany odbér.
Zaroven kontroluji fadné vyplnéni vSech osobnich tdajii a provadi prepocet
stafi novorozence v dob€ odbéru, musi byt mezi 48 a 72 hodinami.

Zaber na pracovni stiil, kde se obalky tridi a oteviraji.

4. Kontroluje se 1 spravné provedeni odbéru a datum expirace screeningové
karty.

Kontrola vyplnénych udajii a spravné provedeného odbéru.

5. Pokud jsou tidaje na screeningové karticce netiplné, vék novorozence
nedostatecny, nebo je-1i odbér provedeny nespravné a vzorek nepouzitelny,
kontaktuji laborantky ptislusné pracovisté a pozaduji opakovani odbéru.

Ukazka spatné provedenych odberii, neuplnych osobnich udajii.

39



6.

10.

Po kontrole a roztfidéni jsou karticky opatieny laboratornim ¢islem a dal§imi
udaji. Takto oznacené vzorky jsou zaevidovany do Laboratorniho
informacniho systému a ptipraveny k dalSimu zpracovani.

Poucziti elektronického razitka k oznaceni laboratornim cislem.

Ze vzorkl suchych krevnich kapek jsou razickou punchovany ter¢iky o piesné
velikosti (1-6 mm), které pfi spravném provedeni odbéru obsahuji konkrétni
mnozstvi suché krve, na kter¢ jsou kalibrovany analyzatory. Velikost ter¢iku
zalezi na provadéném vysSetieni a pouzité metode.

Ukazka razicky a prdce na ni, vyber mista k punchovani na suché kapce,
analogie valce pro vysveétleni kalibrace a nutnosti spravného odbéru.
TerCiky jsou razickou umistovany do jamek mikrotitracnich desticek, které
jsou po kalibraci a kontrole vkladany do analyzatoru.

Vyrazené terciky v jamkdch desticek, kontrola, zZe je v kazde jen jeden. Zaber,
Jjak desticka zajizdi do analyzatoru.

Laboratof oznamuje pouze pozitivni €1 nejasné vysledky, v obou ptipadech je
vySetfeni opakovéno.

Analyzator pri praci.

Screeningova karticka je po provedeni vySetfeni jakozto vzorek stabilniho
neinfekéniho biologického materiadlu a zaroven zddanka o vySetieni — tedy
zdravotnick4 dokumentace — uchovavana po dobu 5 let, az poté jsou
zlikvidovany.

Nahled do archivu.

9.2 Proces nataceni

Jelikoz videa vznikala v ramci $ir§tho projektu probihajiciho na Ustavu

osetfovatelstvi 3. lékarské fakulty, byl pro nataeni vSech tii videi zajistén

profesiondlni kameraman. I diky tomu probihala natdCeni velmi hladce.

Kameraman sadm urcoval kompozici snimkl, scénafe slouzily k planovani

a kontrole, ze bylo nato¢eno vSe, co je potieba. Nékteré ukony byly natoceny

vicekrat, aby bylo béhem postprodukéni faze mozné vybrat z nékolika zabért. Zvuk
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nebyl béhem nataceni feSen, nebot’ je pozdé€ji nahrazen hudbou v pozadi, a hlavné

¢tenym komentarem.

Béhem nataceni bylo dbano na ochranu osobnich dajl, skute¢né nejsou nikdy
v zébéru vidét. Pro ukazku spravné a Spatné provedenych odbérii byla vytvotrena
maketa vyplnéné screeningové karty, k niz byly pouze pfilozeny skutecné suché
krevni kapky. S uzitim zaznamu novorozenct ve videu souhlasili jejich zdkonni
zastupci, podepsané informované souhlasy jsou ulozeny v dokumentaci projektu na

Ustavu oSetfovatelstvi.
9.3 Postprodukcni faze

Postproduk¢ni faze obsahuje sttih videi, tvorbu komentait a kompletaci videi.

Stiih videi byl proveden opét kameramanem zajisténym Ustavem oSetfovatelstvi
podle mych findlnich scénaii. Mgr. Sedlafova, kameraman a ja jsme se ohledné
stithu né€kolikrat setkali jak pfes online videohovor, tak osobné, abychom se
domluvili na kone¢ném potadi a délce jednotlivych zabéra a dalSich formalit videt,
jako jsou nazvy a titulky. Po dokonceni téchto stfihli byly jiz scény jasné¢ dany
a mohl jsem zalit pracovat na piipravé komentaita. Komentafe jsou psany co
nejjednodussim jazykem, ve strohych, kratkych ale vystiznych vétach. Cilem bylo
také udrzet videa spiSe kratkd a srozumitelnd, coz povazujeme za dilezitou

vlastnost vyukovych videi pro udrzeni pozornosti studentd.

Nasleduji finalni verze komentéiti tak, jak existovaly pied jejich nahravanim.
Béhem nahravani byly nékteré ¢asti mirné upraveny, aby zvukova stopa 1épe

odpovidala uréenym milnikiim ve videu.

Komentar k videu: Odbér suché kapky krve pro novorozenecky laboratorni

screening

1. Pfipravime pomicky k odbéru.
2. Provedeme hygienickou dezinfekci rukou.

3. Pfipravime si gel nahfaty na teplotu 37-41 °C.

4. Nasadime si rukavice. Dit¢ umistime na pfebalovaci pult.

5. Teply gel ptilozime na nohu alespon na 5 minut. Zlepsi se jeji prokrveni.
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10.

I1.
12.
13.
14.
15.
16.
17.
18.
19.

Pro tlumeni bolesti podame ditéti sachar6zu.

Po kontrole udajti na odbérové kart¢ nohu uchopime. Sterilnim alkoholovym
tamponem odezinfikujeme misto vpichu.

Po zaschnuti dezinfekce provedeme sterilni lancetou jeden vpich.

Prvni kapku krve setfeme sterilnim tamponem.

Dalsi kapku nasajeme do filtra¢niho papiru karty tak, aby se krvi zcela vyplnil
predtistény kruh.

Kruh bychom méli ptilozit jen jednou a z jedné strany.

Stejnym zplisobem nabereme krev i do ostatnich kruhti.

Odbérovou kartu odlozime na susak.

Nohu ditéte osetfime. Prelepime néplasti. Dité obleCeme.

Zde vidime spravné€ provedeny odbér.

Zde vidime kartu s nedostate¢nym mnozstvim krve.

Tato odbérova karta byla vicekrat ptilozena ke kapce krve.

Je také dulezité, aby pred odeslanim karta pln€ zaschla.

Pti nedodrzeni spravného postupu odbéru mize dojit ke zkresleni vysledkd.

Laboratoi miize pozadovat jeho opakovani.

Komentar k videu: Zpracovani suché kapky krve v laboratori

1.

Po spravné provedeném odbéru jsou screeningové karty odesilany do
ptislusnych laboratofi.

Screeningové karty jsou doruc¢eny do laboratofe a pievzaty laborantkou.
Laborantky jednotlivé karty tfidi, kontroluji kompletni vyplnéni udaja, veék
novorozence v dob& odbéru a kvalitu odbéru.

Karty jsou nasledné opatieny laboratornim ¢islem a zaevidovany do
Laboratorniho informac¢niho systému.

Ze vzorku suchych kapek krve jsou vyrazeny terCiky o piesné velikosti.
Laborantka musi vybrat misto, kde je filtracni papir plné saturovany krvi.
Terc¢iky obsahuji konkrétni mnozstvi suché krve, na které jsou kalibrovany
pfistroje.

Terciky jsou po jednom ukladany do jamek mikrotitracnich desticek, které

laborantka vloZzi do analyzétoru.
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9. Screeningové karty jsou jako vzorky stabilniho neinfek¢niho materialu
uchovavany 5 let. Pak jsou zlikvidovany.
10. Laboratot oznamuje pouze pozitivni ¢i nejasné vysledky. Nekdy je nutné

vySetfeni opakovat.

Komentar k videu: Novorozenecky screening

1. Screening sluchu se provadi nejdiive Ctyficet osm hodin po narozeni.

- Pro vySetfeni je ideélni tichd mistnost. Dit¢ by béhem vysSetfeni nemélo
plakat. Je vhodné, kdyz spi.

- K vySetfeni se pouzivd metic otoakustickych emisi.

- Sonda pfistroje se jemné zavede do zevniho zvukovodu ditéte.

- Pfistroj zméti odpoveéd’ vnitiniho ucha na slaby zvukovy signal.

2. Screening vrozené katarakty je vhodné provadét v tmavé mistnosti. Dité by
nem¢élo plakat.

- Pomoci oftalmoskopu se pies ¢ocku prosvécuje oko.
- Sledujeme odraz svétla na prokrvené sitnici.
- Fyziologicky je vidét plny Cerveny tercik.

3. Laboratorni novorozenecky screening spociva v odbéru kapilarni krve na
specidlni odbérovou kartu. Suchd kapka krve je vySetiena v laboratofi
novorozeneckého screeningu.

4. Pfi screeningu vrozenych srdecnich vad kontrolujeme pulzaci na arteria
femoralis. Pulz mad byt na obou koncetinach stejné¢ hmatny. Na nékterych
odd¢lenich se méfi 1 preduktalni a postdukalni saturace.

5. Pii screeningu vrozené dysplazie kycelnich kloubti Iékar kontroluje plny
rozsah jejich pohyblivosti. Podrobné vysetieni kycCli je provadéno v Sesti

tydnech a tfech mésicich véku ambulantné.

Nahravani komentaiti probéhlo v kvétnu na Ustavu oSetiovatelstvi 3. lékaiské

fakulty. Nasledovala jejich synchronizace s videi a kontrola finalnich verzi.

Vsechna tii vyukova videa jsou nedilnou a diilezitou soucasti praktické casti této

prace.
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Zavér

Vramci této bakalafské prace byla vytvofena tfi videa s tématikou
novorozeneckého screeningu. Jejich cilem je oslovit studenty oSetfovatelskych
obord, pfiblizit jim toto téma piistupnym a jednoduchym zptisobem a edukovat je o
vyznamu spravného provedeni téchto vySetieni. Vzdélani sester je v tomto ohledu
velmi dilezité, nebot’ jsou pravé ony Casto za provedeni odbéru zodpovédné. Ne
vSichni maji moznost béhem studia praxi na novorozeneckém oddé¢leni absolvovat.
Formou vyukovych videi se tedy snazim studentim toto téma alespon pftiblizit.
MozZnost vidét priibéh celého procesu je jisté piinosnéjsi, nez o ném pouze slyset
nebo Cist. Za velmi dulezité povazuji moznost v ramci jednoho z videi nahlédnout
za oponu do laboratofe novorozeneckého screeningu, coz divakovi priblizi, pro¢ je
dualezité, aby odbér suché kapky krve probehl tak, jak je doporuceno. Jak sestram,
tak laborantiim a laborantkam muze chybét pohled do praxe toho druhého, coz vede
k vzdjemnému neporozuméni. Tim, Ze budeme sdilet svoje zkusenosti a moznosti,
sestry s odbérem biologického materidlu a laboranti s jeho zpracovanim, miizeme
docilit ptesnéjSich a rychlejSich vysledkii pro nase pacienty, bez zbytecnych
opakovani a ¢asovych prodlev, které obzvlasté v piipad¢ vrozenych onemocnéni

u novorozencii mohou byt kritické.

Za vyznamnou Cast této prace povazuji také podkapitolu o nefarmakologickém
managementu bolesti u novorozenci, je to téma, které mi pfijde Casto prehlizené ¢i
upozadéné. Myslim si, ze kdyZ budou s timto konceptem sestry seznamovany jiz
béhem studia, budou otevienéjsi pouzivani zminénych metod i ve vlastni praxi.
Naptiklad provedeni odbéru kapilarni krve ditéte, zatimco jej matka koji ¢i konejsi
v naru¢i. Moznd by takovy pfistup pfispél 1 k lepSimu pochopeni principu

novorozeneckého screeningu a snizeni tizkosti matek.

Pravé edukace rodict je také dalezitym aspektem, na ktery jsem béhem studia pro
tuto préci narazil. Domnivam se, Ze by tato videa mohla pomoci i v tomto ohledu,

jazyk komentéiti u videi je dle mého dostate¢né¢ jednoduchy.
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Souhrn

Problematika novorozeneckého screeningu se s rozvojem diagnostickych
a vysetfovacich metod stava ¢im dal komplexnéjsi, a to jak poctem vySetfovanych
onemocnéni, tak 1 nariistem etickych problémd, jako je naptiklad edukace rodict
nebo riziko fale$né pozitivity a negativity. Pro mnozZstvi informaci obklopujici toto
téma mize byt snadné zapomenout, co je cilem celého procesu; vcasné zachyceni
vzacnych onemocnéni a zahdjeni jejich 1€cby diive, nez stihnou ditéti vazne ublizit
a tim vyrazné¢ zlepsit kvalitu jeho zivota. Aby k tomu vSak doslo, je potieba zajistit
hladky pribeh jiz v prvnim kroku — provedeni odbéru kapildrni krve z paty
novorozence. Spravné povedeny odbér je kli¢ovy pro zjisténi onemocnéni, chybny
odbér mize vést k nezachyceni onemocnéni nebo naopak faleSn€¢ pozitivnimu

vysledku, ktery nese psychologické nasledky zejména pro rodice ditéte.

Tato prace je rozdélena na Cast teoretickou a praktickou. Teoretickd ¢ast shrnuje
informace o screeningovych programech se zvla§tnim zaméfenim na
novorozenecky laboratorni screening, jeho ¢asti, prubéh odbéru kapilarni krve pro
potfeby screeningu a onemocnéni jim zjiStovand. Prace stavi na oficidlnich
doporuéenich Ministerstva zdravotnictvi Ceské republiky, které doplituje o diilezité

informace ziskané studiem ¢eské i zahrani¢ni odborné literatury.

V ramci praktické ¢asti této bakalarské prace je vytvorena série tii vyukovych videi
s tematikou novorozeneckého screeningu, kterd doufd cilit na studenty
oSetfovatelskych obort. Videa jsou zaloZzend na aktualnich poznatcich a snazi se

podat informace nazornym a ptivétivym stylem.
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Summary

The topic of newborn screening is getting more and more complicated
with developments in diagnostical and examination methods, both in the number of
illnesses examined and increase in ethical issues like parental awareness or risk of
false positive or negative results. With the amount of information surrounding this
topic it is easy to forget what lies at the centre of the whole process; early detection
of rare illnesses and start of treatment before significant harm is caused to the child.
To do so, it is necessary to make the process as smooth as possible from the start —
drawing capillary blood from the newborn via a heel prick. The collection of a blood
sample, if done properly, is key to a correct diagnosis, mistakes lead to undetected
illnesses or falsely positive results, which brings psychological consequences

mainly for the parents.

This thesis is divided into a theoretical and practical section. The theoretical section
summarises information regarding screening programs, with added focus to
newborn laboratory screening, its components, the process of a heel prick test and
illnesses examined by it. This thesis builds upon official Ministry of Health of the
Czech Republic materials, which it expands upon with important information taken

from both Czech and foreign scholarly sources.

Within the practical section of this bachelors’ thesis three educational videos were
made, themed around newborn screening, which aim to interest students in nursing
fields. The videos are based on current facts and strives to inform in a visual and

affable style.
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