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TISKOVA ZPRAVA

Novy screening odhali spinalni svalovou atrofii uz po narozeni. V Cechach ho
nabizi jen VFN

Jako jediné pracovisté v Cechach nabizi od ledna Vieobecna fakultni nemocnice v Praze (VFN)
screening novorozencl na spinalni svalovou atrofii (SMA) a tézké kombinované imunodeficience
(SCID). Pro Moravu poskytuje stejné sluzby Fakultni nemocnice Brno. Staci kapka krve na
novorozenecké karti¢ce a do nékolika hodin maji pracovnici diagnostickych laboratofi vysledky.
O pilotni screeningovy program, ktery dava sanci rizikovym novorozenciim na kvalitni Zivot bez
nasledkl, ma zajem az 90 % rodiéek. Vysetieni navic hradi zdravotni pojistovny.

Do VFN pfijde z porodnic zhruba 1500 vzork( tydné ,, Prekvapil nds obrovsky zdjem o vysSetreni,
protoZe pilotni fdze je zcela dobrovolnd, hrazend z verejného zdravotniho pojisténi,” uvadi Ing.
Karolina Peskova, primarka Diagnostickych laboratoti dédi¢nych poruch metabolismu Kliniky
pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu VFN, kde se vzorky krve zpracovavaji, a konstatuje:

, Uastnit se mohou vsechny ceské porodnice, kde probihd standardné bézny novorozenecky screening
na osmndct vzdcnych nemoci, maminkdm zde nabizeji moznost testovdni na dalsi dvé onemocnéni.

A zdjem prekonal vsechna nase ocekdvani. O vysSetieni na spindlini svalovou atrofii a tézké formy
poruch imunitniho systému ma zdjem aZ 90 % vsech maminek.”

Staci kapka krve z paticky

Novorozenecky screening se bézné odebira uz 10 let, vyuziva se stale stejna novorozenecka karticka,
na kterou se mezi 48 a 72 hodinami po porodu odebere miminku krev z paticky. ,,V rdmci pilotniho
projektu se vyuZzivd stejnd novorozeneckd karticka se vzorkem krve, kterou posilaji porodnice postou
do nasi laboratore a my s nim pracujeme,“ vysvétluje Ing. Peskova. ,Staci v karticce vyrazit tercik

o prtiméru 3,2 milimetru a do tii hodin nam pristroje vyhodnoti vysledky,“ dodava primarka. Pokud by
se objevil sporny €i pozitivni vysledek, test se okamzité opakuje a pfi opakované pozitivité screeningu
musi dojit k potvrzeni diagndzy Iékafi genetiky ve Fakultni nemocnici Motol, s niZ VFN Gzce
spolupracuje.

Smysl screeningu: nemoc zachytit dfiv, neZ se projevi pfiznaky

,Vérime, Ze se obé nemoci zaradi do béZného vysetfovaciho schématu, protoZe na obé nové
screenované nemoci uz lécba existuje a pokud onemocnéni odhalime ve stddiu, kdy se jesté
neprojevily prvni pfiznaky, ma dité Sanci proZit normdini Zivot prakticky bez omezeni,” argumentuje
Ing. Peskova a pokracuje: , To je hlavnim smyslem screeningu: zachytit jakékoliv onemocnéni vcas,
aby dité mélo Sanci na Zivot bez vdZnych obtizZi, pfipadné na uplné vyléceni.” Vzhledem k tomu, Ze se
jedna o vzacna onemocnéni (spindlni svalovou atrofii v CR lékafi diagnostikuji u jednoho ditéte

z 10 tisict nové narozenych a tézkou kombinovanou imunodeficienci dokonce u jednoho z 50 az 100
tisicli narozenych déti), ve VFN za vice neZ dva tydny testovani zatim zadny pfipad neodhalili.
,Predpoklddame, Ze do roka budeme mit cca 10 zdachyti pripadi spindlni muskuldrni atrofie a 3 aZ

4 imunodeficience,“ pocita Ing. Peskova a uzavira: ,Na ministerstvu zdravotnictvi pracuje komise,
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kterd stoji za pripravou celého pilotniho projektu a naddle se bude prubéZné schdzet, vyhodnocovat
pribéh pilotniho projektu, vychytdvat slabd mista projektu a vylepsSovat je tak, abychom mohli po
dvou letech obé nemoci zaradit mezi béZné vysetfované a bylo jich v ramci novorozeneckého
screeningu uZ celkem 20!“

O Vseobecné fakultni nemocnici v Praze

Vieobecnd fakultni nemocnice v Praze (VFN) patii mezi nejvétsi nemocnice v CR. Poskytuje zakladni,
specializovanou, a zvlasté specializovanou lé¢ebnou, osetfovatelskou, ambulantni a diagnostickou péci
détem i dospélym ve vsech zakladnich oborech. Zajistuje také komplexni |ékdrenskou pédi, véetné
technologicky naro¢nych priprav cytostatik nebo sterilnich léCivych

pfipravkl. Je zaroven hlavni vyukovou zakladnou 1. lékarské fakulty Univerzity Karlovy v Praze a
nejvétsim vyzkumnym medicinskym pracovistém v CR.

www.vfn.cz

O 1. lékarské fakulté Univerzity Karlovy

1. Iékarska fakulta Univerzity Karlovy je nejvétsi z ¢eskych Iékarskych fakult — navstévuje ji pres 4500
studentl. Zakladnimi studijnimi programy jsou vSeobecné a zubni Iékafstvi, kromé nich nabizi fakulta
studium dalSich zdravotnickych obor(, specializacni a celoZivotni vzdélavani a fadu doktorskych
program(. Kazdoro¢né absolvuje 1. LF UK vice nez 300 novych lékafr

www.Ifl.cuni.cz

Pro dalsi informace:

Mgr. Marie Hefmankova, tiskova mluvéi VFN v Praze, e-mail: marie.hermankova@vfn.cz,
tel.: 224 962 074
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