Dodatek k Véstniku MZ €. 6/2016 Metodicky navod k zajisténi novorozeneckého laboratorniho

screeningu a nasledné péce

METODICKY POKYN K PROVADENI PILOTNIHO PROJEKTU LABORATORNIHO NOVOROZENECKEHO
SCREENINGU SMA A SCID

Ministerstvo zdravotnictvi (dale jen ,,MZ“) vydava tento metodicky pokyn za ucelem jednotného
postupu poskytovatelll zdravotnich sluzeb (dale jen ,PZS“) k zajisténi pilotniho projektu
novorozeneckého laboratorniho screeningu (déale jen ,,NLS“) spinalni muskularni atrofie (dale jen
,SMA*; klasifikace MKN-10: G12.0; G12.1) a skupiny onemocnéni tézké kombinované imunodeficience
(dale jen ,SCID“; MKN.10: D81.0; D81.1; D81.2; D81.3; D81.9) a nasledné péce o pozitivné zachycené
pfipady. Vysledky pilotniho projektu budou podkladem pro rozhodnuti MZ o zafazeni SMA a SCID
do pravidelného celoplosného NLS, které vyda ve spolupraci s pfislusnymi odbornymi spole¢nostmi

CLS JEP, Narodnim screeningovym centrem (https://nsc.uzis.cz/), zdravotnimi pojistovnami

a Koordina¢nim centrem pro novorozenecky screening (www.novorozeneckyscreening.cz).

C.1

Vseobecna ustanoveni

(1) Cilem NLS SMA a SCID je vcasna, presymptomatickd detekce novorozencll s témito zavaznymi,
geneticky podminénymi, vzacnymi onemocnénimi za Ucelem v€asného zahajeni jejich I1éCby. Takto
Ize dosahnout optimalni efektivity modernich terapii, které mohou byt podany v nejrannéjsi
postnatalni fazi rozvoje téchto onemocnéni, a tak predejit ireverzibilnim zdravotnim komplikacim

u nemocnych.

(2) U vdech novorozenc( narozenych na Gzemi CR doporuéuje MZ provedeni pilotni studie NLS SMA
a SCID. Screening SMA a SCID pilotné rozdifuje stavajici novorozenecky laboratorni screening?,
ktery je soucasti preventivni péce.

(3) NLS SMA a SCID je zalozen na analyze tzv. suché kapky krve odebrané novorozenci.

(4) Ucast v tomto pilotnim projektu je dobrovolna. Pfipadné odmitnuti zafazeni ditéte do pilotniho

projektu v zZddném ptipadé neovlivni jeho dalsi zdravotni péci.
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¢l.2

Odbér krve a zasilani vzorkt
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Dodatec¢ny odbér krve, tj. nad ramec dosavadniho postupu NLS, se neprovadi. Pro vysetfeni bude
pouzita sucha kapka krve odebrana novorozenci, kterd zbude po provedeni stavajicich vysetieni

v systému NLS.

Pilotni studii NLS onemocnéni SMA a SCID lIze provést v porodnici pouze s pisemnym souhlasem

zakonného zastupce novorozence.

Pfehled informaci pro zakonné zastupce a vzor formuldfe pisemného informovaného souhlasu
(dale jen ,,1S“) s pilotnim projektem NLS, jsou uvedené v Ptiloze ¢. 1. Podepsany IS uloZi PZS

ve stavajici zdravotnické dokumentaci vedené o novorozenci.

Pilotni projekt predpoklada vysetfeni obou onemocnéni, tj. SMA a SCID, soucasné. Pokud se
zakonny zdastupce rozhodne odmitnout jedno z vySetfeni, nebude mozné provést vysetieni ani
druhého onemocnéni. Laboratorni vySetfovaci sady slouZi pro zjisStovani obou onemocnéni

soucasné. Toto rozhodnuti je hodnoceno jako odmitnuti Ucasti v pilotni studii .

Informace o podepsani IS ze strany zakonného zastupce je nezbytné sdélit laboratofi provadéjici
NLS formou razitka na rubu obou listli screeningovych karti¢ek a zaskrtnutim policka souhlasu i

nesouhlasu s Ucasti v pilotni studii NLS.

Zpusob déleni a odesilani screeningovych karticek véetné adres pfislusnych laboratofi se pro PZS

nemeéni.

Detailni informace o NLS SMA a SCID budou pribéziné zvefrejiiovany na webovém portalu
Narodniho screeningového <centra a Ceské neonatologické spole¢nosti CLS JEP

(www.neonatologie.cz; https://nsc.uzis.cz/).

¢.3

PZS provadéjici pilotni projekt NLS (dale jen ,laboratore NLS*)

Laboratorni vySetteni v ramci NLS SMA a SCID (Pfiloha €. 2 a 3) metodou kvantitativni polymerazové

fetézové reakce (PCR) v redlném case (QR-PCR) provadi:
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Cl.a

e Vseobecnd fakultni nemocnice v Praze, Ke Karlovu 455/2, 128 08 Praha 2, Klinika pediatrie a

dédi¢nych poruch metabolismu, Diagnostické laboratore dédi¢nych poruch metabolismu;

e Fakultni nemocnice Brno, Jihlavska 20, 625 00 Brno, Interni hematologickd a onkologicka

klinika, Centrum molekularni biologie a genetiky se sidlem Cernopolni 9, 613 00 Brno.

Postup laboratofi NLS

(1)

(2)

(3)

(4)

Informace o negativnich nalezech screeningu SMA a SCID laboratofe NLS nezasilaji
poskytovatelim zdravotnich sluzeb (dale ,PZS“), tj, indikujici porodnici nebo registrujicimu

praktickému lékati pro déti a dorost.

V pfipadé, Ze neni dostatek materidlu pro NLS SMA nebo SCID, nebo vysledek
screeningového vysetfeni nebude mozné spolehlivé interpretovat, je nezbytné neprodlené
provést dalsi odbér kapilarni krve na screeningovou karticku (tzv. ,recall”). Tento odbér provede

PZS, v jehoZ péci se novorozenec nachazi, a to na zakladé vyzvy laboratore NLS.

V pfipadé, Ze vysledek screeningového vysetfeni vede k podezieni na SCID

doporuduji se nasledujici opatreni:

a) pfinejasném ndlezu screeningu ve vySetfovaném vzorku je potfeba neprodlené provést dalsi
odbér kapilarni krve na screeningovou karticku (tzv. ,recall”). Tento odbér provede PZS na
zakladé vyzvy laboratore NLS. Svédci-li opakované vysledky vysetieni pro SCID, laborator NLS
zajisti predani probanda pfislusSnému pracovisti provadéjicimu konfirmacni vysSetreni

uvedenému v Cl. 5.

b) pfi hodnotach nepochybné svédcicich pro SCID laboratoi NLS zajisti predani probanda

prislusnému pracovisti provadéjicimu konfirmaéni vysetfeni uvedenému v €l. 5.

c) V pfipadé pozitivnich konfirmacnich testl je proband predan do péce pracovisté uvedeného

v Cl. 6.

V pripadé, ze vysledek NLS vySetieni povede k podezieni na SMA, informuje laborator

NLS o vysledku pFislusné pracovisté provadéjici konfirmacéni vySetfeni uvedené v Cl. 5.
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V pfipadé pozitivnich konfirmacnich testl je novorozenec predan do péce na pracovisté uvedené
v Cl. 6.

(5) Po skonceni Uspésné analyzy vramci NLS SMA a SCID je vzorek DNA od vySetfovaného
novorozence Fadné zlikvidovan. Novorozenecka karticka je archivovana podle vyhlasky ¢. 98/2012
Sb., o zdravotnické dokumentaci, v platném znéni a po uplynuti archiva¢ni doby je zlikvidovana
v souladu s ustanovenimi zakona ¢. 499/2004 Sb., o archivnictvi a spisové sluzbé a zméné

nékterych souvisejicich zakon(, v platném znéni.

Cl.5
Zajisténi konfirmace vysledki z NLS

(1) Konfirmace vysledk( pfi podezieni na SMA poskytuji

e Fakultni nemocnice v Motole, V Uvalu 84, 150 06 Praha 5, Ustav biologie a lékarské
genetiky;
e Fakultni nemocnice Brno, Jihlavskd 20, 625 00 Brno, Centrum molekuldrni biologie

a genetiky se sidlem na Cernopolni 9, 613 00, Brno.

(2) Konfirmace vysledki pfi podezieni ha SCID poskytuiji

e Fakultni nemocnice v Motole, V Uvalu 84, 150 06 Praha 5, Ustav imunologie;
e Fakultni nemocnice u sv. Anny, Pekafska 53, 656 91 Brno, Ustav klinické imunologie

a alergologie.

Cl.6
Zajisténi nasledné péce o déti s potvrzenym onemocnénim SMA nebo SCID
(1) LéCbu a sledovani déti se SMA poskytuji Centra vysoce specializované péce pro
neuromuskuldrni onemocnéni tj.
e Fakultni nemocnice v Motole, V Uvalu 84, 150 06 Praha 5, Klinika détské neurologie;
e  Fakultni nemocnice Brno, Jihlavska 20, 625 00 Brno, Klinika détské neurologie se sidlem

Cernopolni 9, Brno.

(2) Lécbu a sledovani déti se SCID poskytuji
e Fakultni nemocnice v Motole, V Uvalu 84, 150 06 Praha 5, Ustav imunologie;

e Fakultni nemocnice Brno, Jihlavska 20, 625 00 Brno, Pediatricka klinika.
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Cl.7
Zavérecna ustanoveni
Tento dodatek k Véstniku MZ ¢. 6/2016 Metodicky navod k zajisténi novorozeneckého laboratorniho

screeningu a nasledné péce nabyva tcinnosti dnem uverejnéni ve Véstniku MZ CR.

PFiloha dodatku MP ¢. 1

Informace pro zakonné zastupce o pilotnim screeningovém programu Casny zachyt spinalni svalové
atrofie (SMA) a tézkych kombinovanych imunodeficienci (SCID) u novorozenctl

Pfiloha dodatku MP €. 2

Registracni list SMA a SCID - negativni

Pfiloha dodatku MP €. 3

Registracni list SMA a SCID - pozitivni



