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

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

Autorska odbornost:
(816) laborator 1ékaiské genetiky

Popis:

(Pokud ma vykon jednoznacné indikace, uvedte je.)

Vykon je urcen pro novorozenecky screening spinalni muskuldrni atrofie, tézké kombinované
imunodeficience a X-vazané agamaglobulinemie metodou kvantitativni PCR v realném Case vySetfenim
pocti exonu 7 SMN1 genu a poc¢ti TREC (T cell receptor excision circles) pro T lymfocyty a KREC (kappa-
deleting recombination excision circles) pro B lymfocyty v suchych kapkach krve na filtracnim papirku
odebranych v rdmci novorozeneckého screeningu. Vykon Ize v ptipad€ absence Cisla pojiSténce
(novorozence) pii odbéru vykazovat na ¢islo pojisténky - matky, a to 1 opakované v ptipadé¢ vicecetného
téhotenstvi a opakovaného t€hotenstvi, vZdy max. 2krat za zivot novorozence. Nasledné konfirmacni
vysetieni budou probihat na specializovanych pracovistich definovanych ve Véstniku MZ CR.

Cim vykon zaéina:

Piijem vzorku a poZadavku k vySetfeni. Zadani do laboratorniho informacniho systému.

Obsah a rozsah vykonu:

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

Cim vykon konéi:

Zapis do laboratorniho informacéniho systému a jeho archivace. Pravidelnd udrzba pfistrojového vybaveni po
skonceni analyz.

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

Omezeni frekvenci: 2x za zivot novorozence (zahrnuje 1 pfipadnou nutnost rescreeningu, podminky
rescreeningu jsou definovany ve Véstniku MZ CR)

Obvykla doba trvani celého vykonu v minutach: 5

Podminky:

(Pokud je omezeni mistem "S",

popiste, ¢im je pracoviste specializované.)

Pracovisté specializované na vySetfovani novorozenci v rdmci novorozeneckého screeningu, konkrétni
pracovisté budou jednoznaéné definovana ve Véstniku MZ CR.

Diivod zménového Fizeni:

(V pripadeé, Ze vykon nahrazuje staré metody,

doplnte cisla piivodnich vykonii.)

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

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



pfiznakt. V pifipadé SCID jakékoli klinické projevy a infekce vyznamné zhorSuji prognézu indikovaného
lécebného postupu, jimz je transplantace hematopoetickych bunék kostni dfen¢ (doloZeno svétovou
literaturou a zkuSenostmi zemi, kde screening probihd). V ptipadé SMA zahjjeni 1¢cby u symptomatickych
pacientl jiz nikdy nevede k tplnému uzdraveni pacienta, pacient bude vzdy zit s motorickym hendikepem
(ve vétSiné pripadl bude pacient vozickar). Naopak presymptomatické 1écba je schopna zabranit vzniku
zasadniho motorického deficitu, dle soucasné znalosti jsou napf. tito pacienti schopni samostatné chtize.

Ekonomicky dopad:

(Doplite odhadovany pocet pacientii za rok)

V piipadé SMA je nidkladova efektivita jednoznacné ve prospéch presymptomatické 1é€by. Naklady na
samotnou lécbu presymptomatickych a symptomatickych pacientii se nelisi, lisi se vSak efektivita. Tzn. u
symptomatickych pacientl kromé naklada na 1écbu jsou dlouhodobé zdravotni a socialni nédklady na 1écbu
jiz nevratnych ptiznakd nemoci, tyto naklady u 1é¢by presymptomatickych pacientd dle dostupnych znalosti
jsou vyznamné nizsi. V ptipadé SCID jsou ekonomické aspekty dolozeny literarné (Clinical and economic
aspects of newborn screening for severe combined immunodeficiency: DEPISTREC study results. Clin
Immunol. 2019 May;202:33-39.) Prostiedky vlozené do screeningu se odrazi v reciprocnim snizeni nakladu
na komplikovan¢ transplantace a v zachran¢ zivota. Kombinované forma screeningu SMA+SCID umozni
kombinovany ekonomicky benefit. Podet novorozenct v CR/rok - cca 105000/rok, tj. 31.290.000 K¢&/rok.
Piedpokladany pocet rescreeningli/rok - cca 6000/rok, tj. 1.788.000 K&/rok. Celkové predpokladané
naklady/rok - 33.078.000 K¢&/rok.

Porovnani s prokazanym lééebnym prinosem: Jednd se o novy vySetfovaci postup.

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

Dalsi odbornosti:

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

vysokoskolak s atestaci v

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

Piimo spotifebovany material - PMAT:

Kod Nazev Doplnek Mnozstvi Jednotka Cena  Body

A084660 Pausal PMAT 1 175,90 175,90

Celkem: 175,90 175,90



Piimo spoti‘ebované 1é¢ivé pripravy - PLP:

Koéd  Nazev Dopliteck ATC  Omezeni Mnozstvi Jednotka Cena Body

Pristroje:

Kod Nézev D.Z.N.U. D.P. Procento z vykonu
Robot pro automatickou izolaci

A001566 DNA/RNA 6 150000

A001594 Termocykler pro real-time PCR 6 75000

A001562 Puncher 6 25000

ZUM:
Kod Nazev

Polozky mimo ¢iselnik
Nézev  Popis

ZULP:
Kod Nazev

Polozky mimo ¢iselnik
Nazev  Popis

Ptimé ReZijni
281 16,40

Bodova hodnota

Celkem
298

100,00 % 3 000 000,00

100,00 % 1 500 000,00
500 000,00
Celkem: 5 000 000,00

0,00

Body

45,51

22,76
3,79
72,07



