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Mili ctenari zpravodaje,

timto cCislem uzavirame prehled projek-
td, které realizuje Narodni screeningové
centrum Ustavu zdravotnickych informa-
ci a statistiky CR. Predstavime vam po-
drobnéji Ctyri pilotni screeningové projek-
ty, které jsou zaméreny na matku a dité.

Prvni z nich je screening rizika predcasného
porodu, s cilem predchazet predéasnym po-
rodim nebo je oddalit zavedenim progra-
mu QUIPP, druhy projekt je zaméren na cas-
ny zachyt kritickych vrozenych srdecnich vad

u zralych novorozenct pomoci pulzni oxy-
metrie, treti je zacileny na casny zachyt
familiarni hypercholesterolémie, nejzavaznéj-
si formy vrozené poruchy lipidového meta-
bolismu. Posledni projekt, ktery vam v tom-
to zpravodaji predstavime, je Casny zachyt
tyreopatii v tehotenstvi, ktery snizuje riziko té-
hotenskych i novorozeneckych komplikaci.

Dékujeme vam za dosavadni prizen a do
nového roku vam prejeme pevné zdravi.

Vase Narodni screeningové centrum

http://nsc.uzis.cz/
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SCREENING RIZIKA
(_/ PREDCASNEHO
Va PORODU

Rocné se v Ceské republice pfedéasné narodi 8-9 tisic déti a z toho 2-3 tisice v pasmu
téZké nezralosti (pod 1 000 g).

Predcasny porod je definovan jako porod do 37. tydne téhotenstvi, pficemz v poslednich dese-
tiletich jeho incidence nartista, zejména diky zvysujicimu se vékem téhotnych Zen a asistované
reprodukci.

Predcasny porod ma vyznamny dopad na zdravi narozeného ditéte (vznik plicnich chorob a chorob
traviciho ustroji, vliv na kvalitu zraku a poskozeni sluchu, vznik epilepsie, poruchy psychického vyvoje
nebo rozvoj autistickych poruch), zvysuje naklady na zdravotni péci a klade znacné naroky na pecu-
jici matku. Matka je ¢asto nucena zlstat doma, je ekonomicky neaktivni a upada do socialni izolace.

http://nsc.uzis.cz/



http://nkc.uzis.cz/

V nékterych evropskych zemich je pouzivan program na urceni miry rizika predcasného porodu
u asymptomatickych téhotnych Zen. V Ceské republice zadny takovy program nebyl doposud tes-
tovan ani zaveden. Proto byl 1. 4. 2018 spustén pilotni projekt Screening rizika predcéasného po-
rodu zavedenim programu QUIPP, ktery potrva Ctyri roky. Projekt integruje specifické informace
o porodnické anamnéze, kvantitativnim fetalnim fibronektinu (qfFN) a délce délozniho hrdla a ty
pouziva pro odhad rizika predc¢asného porodu.

Cilem projektu je otestovat moznosti zavedeni britského screeningového programu QUIPP do praxe.
Vysledkem by mél byt navrh, jak zavést fungujici systém diagnostiky rizika pred¢éasného porodu,

ktery povede k IéCebné preventivnim opatrenim, jak predc¢asny porod uspésné oddalit ku prospé-
chu plodu a matky.

Projekt Screening rizika pred¢éasného porodu zavedenim programu QUIPP probiha na Gynekologic-
ko-porodnické klinice 1. LF UK a VFN v Praze, Apolinarska 18, Praha 2, a odbornym garantem je
prof. MUDr. Antonin Parizek, CSc.

http://nsc.uzis.cz/
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Gasny zachyt kritickych
vrozenych srdecnich vad
u zralych novorozencu

& CASNY ZACHYT KRITICKYCH
ch/ VROZENYCH SRDECNICH VAD
a U ZRALYCH NOVOROZENCU

Prenatalni ultrazvukovy zachyt kritickych vrozenych srdecnich vad vede k odhaleni asi u dvou tretin
takto postiZenych plodi. Stale vsak zistava pred porodem neodhalena tretina déti s kritickou vrozenou
srdecni vadou.

Vv

Kritické vrozené srdecni vady byly v minulosti pricinou amrti mnoha déti. Jejich efektivni reseni
nebylo v moci tehdejsi mediciny. Mezi nejvyznamnéjsi vrozené srdecni vady patri koarktace aorty,
transpozice velkych cév, hypoplastické levé srdce a totalni anomalni plicni navrat.

V soucasné dobé probiha v Ceské republice diagnostika kritickych vrozenych srdeénich vad pre-
devsim na prenatalni Grovni. | pres velmi kvalitni prenatalni ultrazvukovy screening zlstava jedna
tretina déti s neodhalenou kritickou vrozenou srdecni vadou.

Casny zachyt kritickych vrozenych srdeénich vad u novorozenct je nabizen na populaéni Grovni
v nékterych statech USA, ve Velké Britanii, Irsku, Skandinavii, Polsku a Svycarsku. V Ceské repub-
lice jde spiSe o ojedinélé a nekoordinované aktivity nékterych nemocnic. Z toho divodu byl pripra-
ven novy pilotni projekt na principu pulsni oxymetrie, tedy sledovani syceni krevniho hemoglobinu
kyslikem pred (leva horni koncetina) a po odstupu ductus arteriosus (dolni koncetina), ktery smé-
fuje k casnému zachytu kritickych vrozenych srdecnich vad novorozenci. Pripravna faze pilotniho
projektu byla zahajena 1. 5. 2018.

Cilem pilotniho projektu je metodicky pripravit, realizovat a vyhodnotit vyse zminény projekt pro-
stfednictvim neinvazivni metody pulsni oxymetrie realizované u novorozencti pred propusténim
z porodnice s cilem casného rozpoznani kritické vrozené srdecni vady.

S Géinnosti ke dni 1. 6. 2018 byla zfizena pracovni skupina pro pilotni projekt Casny zdchyt kri-
tickych vrozenych srdecnich vad u novorozencd, jejimz predsedou se stal odborny garant projektu
prim. MUDr. Lumir Kantor, Ph.D., primaf novorozeneckého oddéleni FN Olomouc a senator PCR. Na
prvnim zasedani pracovni skupiny byla projednana ucast 9 neonatologickych center v CR. Zafa-
zeny byly FN Olomouc, Thomayerova nemocnice v Praze, nemocnice v Havlickové Brodé, Znojme,
Koliné, Opavé, Sternberku, Sumperku a Kroméfizi. V ramci programu zasedani pracovni skupiny
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zaznél navrh designu a logistiky pilotniho projektu v jednotlivych centrech, navrh systému spra-
vy dat, byly probirany podklady pro verejnou zakazku na nakup oxymetra a Cidel. V podani pana
MUDr. Lubomira Dubravy zaznéla i doporuceni Evropské pracovni skupiny pro screening pulsni
oxymetrii u kritickych vrozenych srdecnich vad: European Consensus statement z roku 2017.
V pribéhu mésice cervence a srpna pripravili clenové pracovni skupiny interni podklady pro praktic-
kourealizaci screeningového projektu, v pribéhu zafi afijna podklady pro verejnou zakazku na nakup
oxymetrua a Cidel a dalsi podklady pro tispésny start projektu — metodiku vybéru novorozenctiajejich
rodich k casti v projektu, metodiku pro hodnoceni zachytu srdec¢nivady v projektu a dale podrobnou
metodiku a plan realizace projektu. Setkani center Gicastnicich se projektu probéhlo dne 5. 11.2018
v budové novorozeneckého oddéleni Fakultni nemocnice Olomouc.

Prvni zasedani pracovni skupiny projektu ve Valdstejnském palaci

http:/nsc.uzis.cz/
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Casny zachyt familiarni
hypercholesteroléemie

CASNY ZACHYT
@ FAMILIARNI
V HYPERCHOLESTEROLEMIE
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dosud neni diagnostikovano a neni tak ani adekvatné léceno.

Familiarni hypercholesterolémie (FH) je zavazné genetické onemocnéni s frekvenci vyskytu
1 : 200-250 osob v populaci, je to nejcastéjsi vrozené metabolické onemocnéni vibec. Postizeni
jedinci maji od narozeni zvySené sérové koncentrace cholesterolu a od ¢asného détstvi tak dochazi
k jeho ukladani ve sténach cév a k rozvoji aterosklerézy. S tim je spojeno vysokeé riziko predcasné
klinické manifestace ateroskler6zy v podobé ischemické kardiovaskularni prihody, ktera u nositelQ
této poruchy lipidového metabolismu az ve tretiné pripadd konci fatalné. U muzl s FH dochazi ke
vzniku infarktu myokardu typicky jiz po 40. a u zen po 50. roce véku, ale vyjimkou neni ani podstatné
casngjsi vyskyt téchto komplikaci. Onemocnéni samotné probiha az do klinické manifestace asymp-
tomaticky, proto ma jeho ¢asny zachyt klicovy vyznam — vcas zahajena lécba totiz dramaticky zlep-
Suje prognézu pacientd.

Familiarni hypercholesterolémie se vyznacuje autozomalné dominantnim typem dédi¢nosti s vyso-
kou penetranci, coz znamena, ze je vzdy postizeno minimalné 50 % pacientovych pribuznych prvniho
stupné a 25 % pribuznych druhého stupné. V kazdé rodiné je tedy zpravidla nékolik dalSich postize-
nych ¢lend, ktefi mohou byt snadno diagnostikovani, pokud je v dané rodiné onemocnéni odhaleno.
Diagnostika FH u novorozencli ma kliCovy vyznam, nebot véas zahajena lécba (zejména pomoci
statin(l) vede ke sniZeni hladin cholesterolu a efektivné tak sniZuje nebezpeci vzniku cévni prihody
a umrti v mladém veku.

Ustav zdravotnickych informaci a statistiky CR od 1. 11. 2018 esi pilotni projekt screeningu
s nazvem Casny zachyt familiarni hypercholesterolémie, jehoz hlavnim cilem je ovéfit vhodnost zave-
deni ¢asného zachytu FH v podobé plnohodnotného screeningového programu na celorepublikové
urovni. Vlastni screeningovy proces v projektu je zalozen na vysSetreni hladiny cholesterolu u souboru
10 000 novorozencu a v pripadé podezreni na FH pak i nasledném provedeni detailniho molekularné
genetického vysetreni, kterym je diagnéza FH potvrzena nebo vyvracena. Tento postup diagnostiky
FH v raném véku umoznuje adekvatné reagovat a ve spravnou dobu zahajit hypolipidemickou léc-
bu, coz vede k dramatickému snizeni rizika pred¢asnych umrti a kardiovaskularnich ischemickych
prihod u pacientl s FH, a soucasné v sobé nese vyznamné zlepseni kvality zivota pacienti s FH
I isporu nakladd v podobé snizeni vydaji na lécbu pozdéjsich zdravotnich komplikaci a zachovani
pracovni produktivity nemocnych.

http://nsc.uzis.cz/
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Pilotni projekt probiha pod garanci doc. MUDr. Tomase Freibergera, Ph.D., z Centra kardiovasku-
larni a transplantacni chirurgie, predsedou pracovni skupiny je prof. MUDr. Michal Vrablik, Ph.D.,
z lIl. interni kliniky — kliniky endokrinologie a metabolismu 1. LF UK a VSeobecné fakultni nemocnice
v Praze.

Dne 20. listopadu 2018 probéhlo v Praze prvni zasedani pracovni skupiny projektu, na kterém byl po-
drobné prodiskutovan planovany design projektu, jeho cile a harmonogram jejich plnéni a metodika
realizace vlastniho screeningového vysetreni. Predpoklada se, ze na projektu bude spolupracovat
10 porodnic v CR. Zahéjeni realizace vlastniho screeningu novorozencl v neonatologickych cent-
rech je planovano na kvéten 2019.

Prvni zasedani pracovni skupiny projektu v Praze dne 20. 11. 2018

http://nsc.uzis.cz/
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GCasny zachyt tyreopatii
v tehotenstvi

@ CASNY ZACHYT
Q TYREOPATII
a V TEHOTENSTVI

Nékterou z forem onemocnéni Stitné zZlazy trpi 10—15 % téhotnych Zen.

Zdravy vyvoj plodu je jednoznacné podminén spravnou funkci stitné zlazy matky. Z rady studii
vyplynuly vyhody ¢asné diagnostiky a terapie, které snizi pocet téhotenskych i novorozeneckych
komplikaci a také umozni dlouhodobé sledovani Iécenych Zen; tim ovlivni i celkovou kvalitu jejich
Zivota.

Nedostatecna funkce a autoimunitni onemocnéni §titné zlazy mohou ovlivnit zdravi zeny
i zdlouhodobého hlediska. Praveé téhotenstvi, jako zatézova situace, mize odhalit i zeny, které jsou
v riziku rozvoje onemocnéni a je mozné je tedy vcas lécit, Cimz se zabrani pripadnym celozivotnim
komplikacim.

Samotné vyhledavani zen s poruchou funkce stitné zlazy by mélo byt provadéno v co nejcasnéjsim
téhotenstvi, aby bylo mozné vcas nasadit Iécbu. Jde o dobu, kdy teprve dochazi k vyvoji mozkové
kiry plodu a zaroven jesté neprobiha vlastni produkce hormont stitné zlazy plodu. Plod je tedy
zcela zavisly na tyreoidalnich hormonech produkovanych materskou stitnou zlazou. Vlastni pro-
dukce zacina asi ve 13.-14. tydnu téhotenstvi, presto je plod castecné zavisly na tyreoidalnich
hormonech matky minimalné do 20. tydne téhotenstvi.

Zakladnim parametrem k posouzeni funkce stitné zlazy je tyreoidalni stimulacni hormon (TSH)
v séru/plazmé, k posouzeni priciny (nejcastéji chronické autoimunitni tyreoiditidy) protilatky proti
tyroidalni peroxidaze (TPOAb) v séru/plazmé a k posouzeni zavaznosti funkéni poruchy (subklinic-
ka vs. manifestni hypotyre6za) volny tyroxin (FT4) v séru. Pro jejich stanoveni se v soucasné dobé
pouzivaji imunoanalytické metody.

Zeny s hladinou TSH vy$si, nez je horni mez referenéniho intervalu stanoveného pro pfislusnou po-
pulaci, maji prokazatelné vyssi riziko potratu, predcasného porodu, intrauterinni riistové retardace
plodu a dalsich komplikaci v téhotenstvi. Pokles TSH pod spodni limit stanoveného referencniho
intervalu je spojen s preeklampsii (vazna téhotenska komplikace, ktera m(ize vazné ohrozit vyvoj
plodu i samotnou Zenu). U téhotenstvi, ktera skoncila ztratou plodu, byla signifikantné vyssi hladi-
na TSH a také nizsi primérna hladina FT4.

http:/nsc.uzis.cz/
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U mladych Zen bez klinickych priznakd poruchy funkce stitné zlazy se ¢asto vyskytuji pozitivni
TPOAD protilatky. Tyto zeny maji vyssi riziko potratu, pred¢asného porodu, rozvoje hypotyreézy
v téhotenstvi a poporodni tyreoiditidy.

Z vyse popsanych divodl se celosvétové doporucuje aktivni vyhledavani rizikovych téhotnych
Zen a jejich nasledna casna lécba nebo aktivni dispenzarizace. Dosud pouzivana strategie vyhle-
davani rizikovych zen na zakladé anamnestickych tdaji vsak neni dostatecné efektivni a nejméné
40-50 % ohrozenych Zen nebyva podchyceno.

Cilem projektu je otestovat moznosti zavedeni casného zachytu tyreopatii v téhotenstvi integraci
osobni, rodinné, gynekologické a porodnické anamnézy s vysledky biochemickych tyreoidalnich
testll (TSH, TPOADb a FT4). Pilotni projekt bude probihat v cca 10 centrech ambulantni gynekologie,
kde bude téhotnym zenam odebrana krev na biochemické vysetreni. V pripadé pozitivity testu bu-
dou zeny odeslany ke spolupracujicimu endokrinologovi, ktery stanovi dalsi diagnosticky postup
a v pripadé nutnosti zahaji lécbu.

Pilotni projekt bude zahajen od 1. 2. 2019.

http:/nsc.uzis.cz/
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