Pediatrie

Screening




Celoplosny a selektivni screening

Celoplosny

Provadi se u celé populace
Celoplosny screening je soucasti
preventivnich prohlidek novorozence
a kojence

Selektivni

Vyhledavani konkrétni poruchy v
rodinadch probandu




Novorozenecky screening
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Casna identifikace novorozencd,ktefi trpi zavaznou
chorobou v dobe, kdy neni klinicky korelat

Vrozené vyvojove vady srdce prenatalné,vcetne
koarktace aorty i postnatalne

Vrozena dysplazie ky&elnich kloubu-ortoped,2xsono
,ortopéd

Katarakta-cerveny reflex
Vysetreni sluchu
UZ ledvin

Vrozené metabolické a endokrinni poruchy v
laboratori novorozeneckého screeningu,cysticka
fibroza




Odbeér krve na screening




Laborator novorozeneckeho
screeningu

Sucha kapka krve odebrana po 24.hodiné
zivota-vyhledavani deéti trpicich
hyperfenylalaninemii a dalsi vady
metabolizmu,provadi se od roku 1975
Vyhledavani deti s kongenitalni
hypotyreozou-provadi se od roku 1985
Vyhledavani déeti s kongenitalni adrenalni
hyperplazii-pilotni studie v roce 2001
Cysticka fibroza

Selektivni screening k vylouceni jinych vad




Splnéni podminek k zavedeni
celoplosného screeningu

Vyhledavani poruch je klinicky
diagnostikovatelné obvykle v dobe,kdy
doslo k nevratnému poskozeni
ditéte(nejcasteji CNS), neboje dite
ohrozeno na zivote

Porucha ma v populaci dostatecnou
incidenci-nutno overeni pilotni studii

Je k dispozici efektivni |écba

Screeningovy test ma vysokou citlivost,je
levny a lehce proveditelny

Jsou zduvodnéné etické vystupy a
ekonomické naklady




Screening hyperfenylalaninemie

Patologické nahromadeni fenylalaninu
v krvi a télnich tekutinach.

Pusobenim na CNS-zavazné postizeni

NV N 7’

Casné zavedeni eliminacni diety




Pozitivni screening-klasicka
fenylketonurie

Hladina fenylalaninu nad 20
mg/dl(nad 1,2mmol/l)

Normalni nebo snizena hladina
tyrosinu kyselina pyrohroznova v
moci-metabolit

Normalni koncentrace kofaktoru
hydroxylace fenylalaninu na tyrozin




Fenylketonurie

Incidence v CR: 1:10 000 Zivé
narozenych deti

97% deficit fenylalaninhydroxylazy

Lé¢bu nutno zahdjit do 21 dnu po
narozeni

Eliminacni dieta




Screening kongenitalni hypotyreozy

RUst a vyvoj mozku

Nelecena hypotyreoza-kretenizmus
Incidence:v CR 1:4700

Celozivotni lécba L-tyroxinem




Screening vrozené adrenalni
hyperplazie

Chybéni 21-hydroxylazy
Incidence: 1: 8000
Zavedeni substitucni |écby




Screening cysticke fibrozy

Umozni v€asnou diagnostiku
Metoda imunoreaktivni trypsin




dalsi

Novorozenci screening katarakty-
cerveny reflex

Screening sluchu u novorozencu
Sono kycli
UZ ledvin??




