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SCREENINGOVE VYSETRENI
SPINALNI SVALOVE ATROFIE A TEZKYCH
KOMBINOVANYCH IMUNODEFICIENCI

Informace pro zadkonné zastupce o pilotnim screeningovém programu ,Casny zachyt spinalni
svalové atrofie (SMA) a tézkych kombinovanych imunodeficienci (SCID) u novorozenca”

Vazeni rodice

nabizime Vasi rodiné a Vasemu ditéti Ucast v pilotnim programu casného zachytu spinalni svalové atrofie
(SMA) a tézké kombinované imunodeficience (SCID) u novorozencd. Tento pilotni screeningovy
program (program casného zachytu onemocnéni) umoznuje u nové narozenych déti vcas odhalit tato dvé
zavazna vzacna geneticky podminéna onemocnéni. Screeningové (tj. vyhledavaci) vysetfeni
u novorozencu, které vedou k véasnému odhaleni téchto dvou dédi¢nych onemocnéni se dosud
u nas neprovadélo. Ucast v tomto programu Vam tak mlze pfinést dllezitou informaci o zdravotnim
stavu Vaseho ditéte a prispét k jeho Uspésné 1écbé, a v fadé pripadll i k zachrané Zivota ditéte. Podminkou
Uspésné lécby je vcasné odhaleni téchto onemocnéni, a to jesté v jejich presymptomatickém stadiu, tj.
drive, nez se projevi svymi typickymi klinickymi priznaky.

V soucCasné dobé novorozenecky laboratorni screening u 18 zdavaznych vzacnych onemocnéni jiz
standardné probiha, pficemz onemocnéni SMA a SCID by po predpoklddaném UspéSném zakonceni toho
pilotniho projektu byly zavedeny do celostatniho programu novorozeneckého screeningu vzacnych
geneticky podminénych onemocnéni (viz www.novorozeneckyscreening.cz).

Prectéte si, proto prosim nasledujici informace, abyste se mohli rozhodnout, zda se tohoto
programu zucastnite.

Co je spinalni svalové atrofie (SMA) a proc je jeji casny zachyt dulezity?

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

Zasadni vyhoda Ucasti v tomto pilotnim screeningovém programu spociva v moznosti odhalit onemocnéni
co nejdfive po narozeni ditéte, coz u néj umozni zahdjit vcas ucinnou lécbu, a to pred rozvojem pripadnych
obtizné lé¢itelnych zdravotnich komplikaci v diisledku jeho opozdéné klinické diagnostiky. U¢inna lécba
SMA je vsoucasné dobé jiz dostupna a spolecné s poskytnutim specializované rehabilitace muze
vyznamnym zpUsobem zmirnit projevy tohoto onemocnéni a zlepsit kvalitu zivota nemocnych.

Co je tézka kombinovana imunodeficience (SCID) a proc je jeji casny zachyt dulezity?

Tézka kombinovana imunodeficience (SCID, anglicky severe combined immunodeficiency) je zavazné
dédi¢né onemocnéni imunitniho systému. Déti narozené se SCID se obvykle po narozeni jevi jako zdravé,
protoze jsou docasné chranény protilatkami od své matky, ale pfi postupném Ubytku materskych protilatek
jsou ve zvysujici mife vystaveny vysokému riziku zavaznych infekci. BEhem prvnich nékolika mésict Zivota
se u nich Casto objevuji prijmy, zapaly plic, zanéty stfedniho ucha, sepse nebo kozni infekce. Zavaznym
rizikem pro pacienty se SCID je i ockovani nékterymi z tzv. Zivymi (atenuovanymi) vakcinami pouzivanymi
v ramci standardnich ockovacich programd.
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Pokud je toto onemocnéni odhaleno vcas, zvySuje se UspésSnost cilené lécby, kterou je provedeni
neodkladné transplantace kostni dfené a obnoveni normalni funkce imunitniho systému. V evropskych

/////

Co znamena, ze jsou onemocnéni SMA a SCID dédi¢na?
SMA a SCID jsou tzv. recesivni dédicna onemocnéni dédicna, a tak Ize divodné predpokladat, Ze rodice
pacientl jsou tzv. zdravi pfenaseci daného onemocnéni.

Jak probiha screeningové vysetreni na SMA a SCID?

Screeningové vysetieni téchto dvou onemocnéni se provadi z kapky krve odebrané z paticky novorozence
mezi 48. az 72. hodinou po narozeni. Ke screeningovému vysetieni se vyuzije mala kapka kapilarni krve
,a to v ramci jednorazového odbéru série malych krevnich vzork( pro potreby stavajiciho novorozeneckého
laboratorniho screeningu vzacnych geneticky podminénych onemocnéni (viz odkaz vyse). Z tohoto divodu
pilotni screeningové vysetfeni SMA a SCID nezatizi Vase dité dalSim odbérem krve oproti stavajici praxi.
Tento rutinni odbér malého vzorku krve z paticky novorozence je prakticky bezbolestny a nikterak Vase
dité netraumatizuje.

Co Vas ceka, zucastnite-li se programu na casny zachyt SMA a SCID?

Lékafem/Iékarkou v porodnici Vam bude vysvétlen divod tohoto screeningového vysetreni a zplsob
odbéru malého vzorku krve Vaseho ditéte. Vas pfipadny souhlas s Ucasti v tomto pilotnim programu bude
zaznamenan jak na screeningové karticce, tak ve zdravotnické dokumentaci Vaseho ditéte vedené
u pfislusného poskytovatele zdravotnich sluzeb (zdravotnické zafizeni). Tyto informace podléhaji vSem
zakonnym Upravam a principu lékarské milcenlivosti. Vybrané screeningové laboratofe provedou
genetickou analyzu vyhradné zamérenou na tato dvé onemocnéni.

Vzhledem k tomu, Ze se jedna o velmi vzacna onemocnéni a vysSetfovani jsou vsichni novorozenci narozeni
v Ceské republice, je vysledek rodiné sdélovan pouze v pripadé, ze dojde k pozitivnimu zachytu SMA nebo
SCID. Pokud je v laboratofi test negativni, tj. onemocnéni neni zjisténo, neni vysledek praktickému lékari
pro déti a dorost (pediatrovi) nebo porodnici zasilan, podobné jako v ramci celostatniho novorozeneckého
laboratorniho screeningu vybranych geneticky podminénych onemocnéni (viz odkaz vyse).

Ve velmi vzacném pripadé potreby opakovaného odbéru vzorku krve, napf. z divodu nejasného vysledku
screeningového vysetfeni nebo pfi neuplném provedeni odbéru krve v porodnici, budete vyzvana
praktickym lékarem pro déti a dorost (pediatrem) k navstévé v jeho ambulanci nebo bude opakovany
odbér proveden jesté v priibéhu vaseho pobytu v porodnici.

Jak se dozvite vysledek vysetreni

Vzhledem k velmi vzacnému vyskytu obou onemocnéni, tj. pfiblizné s vyskytem maximalné deseti déti
s jednim z téchto onemocnéni za rok v Ceské republice, vy3etiujici laboratofe o normalnim (tj. negativnim
vysledku screeningu) nalezu neinformuji a) zakonné zastupce ditéte, b) praktického |ékare pro déti a dorost
(pediatra), ktery Vase dité prevzal do péce. Naopak v pripadé, ze by bylo u Vaseho ditéte onemocnéni SMA
nebo SCID zachyceno (tj. pozitivni vysledek screeningu) ¢i vznikne-li divodné podezieni na pritomnost
jednoho z téchto onemocnéni, budete o vysledku vysetieni informovana Iékarem, ktery Vase dité prevzal
do péce s doporucenim dalSich konkrétnich diagnostickych a l1écebnych krokd.
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Pozitivni vysledek screeningového vysSetreni je vzdy ovéren na specializovaném pracovisti v ramci jedné
z fakultnich nemocnic, pricemz lé¢ba Vaseho ditéte bude probihat na jednom z jejich specializovanych
pracovist’ (oddéleni). Tato lécba je plné hrazena z prostredkl verejného zdravotniho pojisténi.

Co znamen3, ze jste nebyli kontaktovani/informovani Iékarem o vysledku vysetfeni SMA a SCID
u Vaseho ditéte

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

Lze screeningové vysetreni SMA a SCID odmitnout? Budu pak muset vysetreni uhradit?
Screeningové vysetieni SMA nebo SCID Ize odmitnout, avsak v souladu s ndzorem odbornik( v danych
lékarskych oborech doporucujeme peclivé zvazeni takového kroku. Podobné pilotni projekty v soucasné
dobé probihaji i v daldich vyspélych zemich a Ceska republika se pomoci tohoto projektu zafazuje do
skupiny vyspélych evropskych zemi, které se zaméruji na ¢asnou zachyt vzacnych geneticky podminénych
onemocnéni. Tento pilotni projekt je i v souladu s pfislusSnymi domacimi a mezinarodnimi odbornymi
doporucenimi. Soucasné screeningové vysetieni Vam maze prinést dllezitou informaci o zdravotnim stavu
Vaseho ditéte a tak vyznamné ovlivnit kvalitu jeho budouciho Zivota.

Vysetfeni SMA a SCID je pro Vase dité bezplatné a tento projekt je hrazen ze specialnich preventivnich
fondu verejného zdravotniho pojisténi. Pokud se presto rozhodnete odmitnout pouze jedno z vySetreni (tj.
budto SMA nebo SCID), nebude mozné provést vysetreni ani druhého z onemocnéni vzhledem k tomu, ze
diagnostické soupravy ve screeningové laboratofi slouzi vyhradné pro soucasny zachyt obou onemocnéni.

Co se stane s vysledkem podstoupenych screeningovych vysetreni?

Vysledky screeningovych vySetfeni jsou uchovavany u poskytovatelt zdravotnich sluzeb, jsou soucasti
zdravotnické dokumentace a je s nimi nakladano v souladu s platnou legislativou Ceské republiky. Po
skonceni analyzy je vzorek DNA okamzité zlikvidovan. Screeningova karticka je archivovana podle Vyhlasky
MZCR €. 98/2012 Sb., o zdravotnické dokumentaci a po uplynuti archivacni doby bude rovnéz zlikvidovéana
v souladu s ustanovenimi Zakona ¢. 499/2004 Sb., o archivnictvi a spisové sluzbé a zméné nékterych
souvisejicich zakon(.

Pro ucel vyhodnoceni tohoto pilotniho screeningového programu budou vysledky v souladu se Zakonem
¢. 372/2011 Sb. o zdravotnich sluzbach a podminkach jejich poskytovani zpracovany v Narodnim
zdravotnickém informacnim systému a bude s nimi nakladano piné v souladu s nafizenim Evropského
parlamentu a rady EU 2016/679 ze dne 27. 4. 2016 o ochrané fyzickych osob v souvislosti se zpracovanim
osobnich Udajd a o volném pohybu téchto Udajd a o zruseni smérnice 95/46/ES (obecné nafizeni o ochrané
osobnich Udaji) znamé také pod oznacenim GDPR. VSechny osoby, které budou mit pfistup k Gdajim
Vaseho ditéte, jsou vazany povinnou mlcenlivosti. Zverejnéni vysledkd programu bude provedeno
souhrnné, tedy bez jakychkoliv individualnich Udaji zapojenych osob.

Vseobecné informace

Poskytnuti informovaného souhlasu s Ucasti v tomto screeningovém programu je zcela dobrovolné.
Souhlasem se nevzdavate zadného ze svych zaékonnych prav a odmitnuti screeningového vysSetieni
neovlivni pfipadnou Iécbu Vaseho ditéte na dana onemocnéni.





