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Informovany souhlas s provedenim novorozeneckého laboratorniho screeningu

Jméno a pfijmeni Rodné &islo
novorozence: (Cislo pojisténce):
Datum narozeni: Kod zdravotni
(neni-li rodné ¢islo) pojistovny:

Adresa trvalého pobytu novorozence:
(pfipadné jina adresa)

Jméno a pfijmeni
zakonného zastupce:

Rodné ¢islo: Vztah k novorozenci:

Co je novorozenecky laboratorni screening?
Novorozenecky screening slouzi k vyhledavani chorob v jejich ¢asném stadiu tak, aby se tyto nemoci
u novorozence diagnostikovaly a lécily dfive, nez se staci projevit a zplsobit nevratné poskozeni zdravi.

Ktera onemocnéni se novorozeneckym laboratornim screeningem vyhledavaji?
V ramci novorozeneckého laboratorniho screeningu se vyhledava 18 onemocnéni:
vrozené selhani §titné zlazy (kongenitalni hypotyre6za)

vrozené selhani funkce nadledvin (kongenitalni adrenalni hyperplazie)
vrozena porucha vazkosti hlenu dychacich cest (cysticka fibr6za)

15 dédi¢nych onemocnéni latkové vymény (fenylketonurie apod).

Jak se novorozenecky laboratorni screening provadi?

Z pati¢ky ditéte se 48 - 72 hodin po narozeni odebere nékolik kapek krve na dvé samopropisovaci screeningové
karticky (dale jen screeningové kartiCky). Jedna screeningové kartiCka je zaslana do laboratofe ve Fakultni
nemocnici Brno, kde se vySetfuji prvni tfi vy8e uvedend vrozena onemocnéni (kongenitalni hypotyreéza,
kongenitalni adrendlni hyperplazie a cysticka fibr6za). Druha screeningova karticka je zaslana do laboratofe
Fakultni nemocnice Olomouc, ktera vySetfuje dédi¢na onemocnéni latkové vymény.

Choroby se vyhledavaji na zakladé zvySeného mnozZstvi urlitych latek v krvi novorozence (napf. bilkovin,
hormon(, aminokyselin a acylkarnitint). V ramci novorozeneckého screeningu cystické fibrézy se v prvni fazi
stanovuje hladina latky vytvarené slinivkou bfidni (tzv. imunoreaktivniho trypsinogenu - IRT). Tento test je
dostatecné citlivy a mél by zachytit vétSinu pacientd s cystickou fibrézou, zvySena hladina IRT se vSak muze
vyskytnout, aniz by novorozenec trpél cystickou fibrézou. Proto u 1 % novorozenct s nejvyssi hladinou IRT se v
druhém stupni testuji dédi€né zmény v genu pro cystickou fibrozu k tomu, aby se odliSily skute€né pozitivni
screeningoveé vysledky od tzv. faleSné pozitivnich.

Tento test zajiStuje specializovana laboratof ve Fakultni nemocnici Brno. Test se provadi pfimo v suché kapce
krve z puvodniho odbéru, ve které byla zjiSténa vysoka hladina IRT. Vysledek tohoto specifického
screeningoveého testu slouzi pouze pro uzavfeni vysledku screeningu pro cystickou fibrézu jako negativniho (tzn.,
novorozenec cystickou fibrézou netrpi) nebo pozitivniho (tzn. vzniklo podezfeni, Z2e by novorozenec mohl
cystickou fibrézou trpét a dalSim diagnostickym vySetfenim je nutno toto podezfeni potvrdit nebo vyvratit).

V pfipadé testovani dédi¢nych zmén v genu pro cystickou fibrézu je DNA izolovana ze screeningové karticky
uchovana 2 mésice z divodu nutnosti zopakovat vySetfeni. Po uplynuti této doby je DNA zlikvidovana.

Jak je oznamen vysledek novorozeneckého screeningu?
Onemocnéni, ktera se vyhledavaji novorozeneckym screeningem, patfi mezi zavazna vrozena Ci dédicna
onemocnéni. V¢asné odhaleni choroby je prvnim pfedpokladem k ¢asnému zahajeni ucinné 1&é¢by. Cim dfive je

poskozeni zdravi.

Pfiblizné 1 z 1150 novorozencu trpi nékterym zvySe uvedenych onemocnéni a vzhledem k velmi malé
pravdépodobnosti onemocnéni nevydavaji screeningové laboratofe prohlaseni o normalnim (negativnim) nalezu.
Kdyz laboratof zakonné zastupce ditéte nekontaktuje, znamena to, Ze nevzniklo podezieni na zadnou
z vySetfovanych nemoci. Naopak pfi podezfeni na vySetfovanou nemoc se laboratof se zakonnymi zastupci
ditéte aktivné spoji (nej¢astéji do 1 tydne od provedeného odbéru, u screeningu cystické fibrézy obvykle do 4 — 6
tydnd). Z tohoto dlivodu je tfeba zdravotnickému zafizeni uvést podrobné kontaktni Udaje (Uplna adresa,


mailto:info@fnol.cz

telefonicky kontakt) na zakonné zastupce a na praktického Iékafe pro déti a dorost, u kterého bude dité
registrovano.

Kontaktovani ze strany screeningového centra znamena, ze je dité nemocné?

Screeningové vySetieni neni definitivni stanoveni diagnézy, potvrdi pouze podezieni na dédi€nou poruchu. Tu je
nutno potvrdit nebo vyvratit dalSim podrobnym vySetfenim. Dal8i kroky zaviseji na naléhavosti a typu nemoci.
V zasadé se mlze jednat jen o dalSi odbér kapky krve z paticky, ¢i odbér Zzilni krve, vyjimecné o urychlené pfijeti
do nemocnice.

Je mozné, ze se nékteré onemocnéni laboratornim novorozeneckym screeningem nerozpozna?
Provadénym novorozeneckym laboratornim screeningem |ze rozpoznat pouze nemoci uvedené vySe. Jen velmi
vzacné muze néktera z uvedenych nemoci diagnéze uniknout (tzv. faleSné negativni nalez). V téchto pfipadech
se jedna zpravidla o mirné formy onemocnéni.

Lze odmitnout odbér kapek krve na laboratorni novorozenecky screening?

V souladu s nazorem Ceskych odbornych Iékafskych spole€nosti se doporu€uje zodpovédné zvazeni takového
kroku — zda je tento osobni postoj Umérny riziku mozného trvalého poskozeni zdravi z divodu nezachycené
nemoci. Pokud by se u ditéte vyskytla néktera z vySe uvedenych nemoci, ztraci odmitnutim screeningu nadgji na
véasnou lésbu. Poskozeni zdravi v disledku pozdniho zahajeni é&by jsou zavazna a nevratna. Zadny
alternativni postup umoZznujici screening sledovanych onemocnéni neexistuje.

Odmitnuti potfebnych zdravotnich sluzeb (odebrani nékolika kapek krve na dva specialni filtraéni papirky) musi
byt Fadné zaprotokolovano ve zdravotni dokumentaci ditéte a podepsano zakonnym zastupcem. Pfi odmitnuti
podpisu zakonného zastupce, je nesouhlas s provedenim screeningu podepsan svédkem, ktery potvrdi, Ze
zékonny zastupce byl informovan o moznych dlsledcich neprovedeni novorozeneckého laboratorniho
screeningu.

Co se stane se screeningovym papirkem po vysetreni?

Screeningové karti¢ky - zadanky jsou podle vyhlasky €. 98/2012 Sb., o zdravotnické dokumentaci uchovavany po
dobu péti let u poskytovatele zdravotnich sluzeb, ktery provedl laboratorni vySetfeni, a jsou chranéné pred
zneuZitim.

Dalsi informace o novorozeneckém screeningu a seznam zdravotnickych zafizeni, ve kterych je screening
provadén, naleznete na internetovych strankach www.novorozeneckyscreening.cz.

Potvrzuji timto, ze jsem cetl/la vySe uvedené informace o novorozeneckém screeningu a mél/a jsem
moznost dotazat se na podrobnosti tykajici se této problematiky. Prohlasuji, ze jsem podanym
informacim a vysvétlenim porozumélla a na jejich zakladé souhlasim s odbérem a provedenim
novorozeneckého screeningu a uchovavanim vzorkl z néj (z tohoto screeningu) u mého ditéte/ditéte
jehoz jsem zdkonnym zastupcem.

Datum: Hodina Podpis zakonného zastupce

Jméno pfijmeni lékare(ky), ktery(a) podal(a) informaci Podpis lékare(ky), ktery(a) podal(a) informaci

Pokud se zakonny zastupce nemuze podepsat,
uvedte diivody, pro které se zakonny zastupce nemohl(a) podepsat:

Jak zakonny zastupce projevil(a) svou vali:

Jméno a pfijmeni zdravotnického Podpis zdravotnického

pracovnika/svédka pracovnika/svédka Datum: Hodina
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