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Novorodenecky skrining je dolezity celoploSny preventivny program vyhladavajtci v populacii zdravych novorodencov liecitelné ocho-
renia v ich véasnom asymptomatickom $tadiu. Jeho histéria siaha do 60. rokov 20. storocia. Na Slovensku existuje skriningové centrum
novorodencov od roku 1985. Za toto obdobie presiel novorodenecky skrining viacerymi zmenami, ktoré priniesli rozsirenie spektra
vyhladavanych ochoreni. V sucasnosti je skor otazkou medicinskej etiky, ktoré ochorenia zaradit do novorodeneckého skriningu.
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Newborn screening nowadays

Newborn screening is an essential nationwide preventive programme, which identified treatable conditions in their early asymptomatic
phase in population of healthy newborns. His history started in 60th years of 20th century. In Slovakia, newborn screening center existing
here from 1985. Newborn screening have changed significantly during this period and screened more conditions. Nowadays, there is an

ethic question, which conditions will included in newborn screening.
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Definicia a ciele novorodeneckého
skriningu

Novorodenecky skrining je plo3ny preventivny
program, ktory v populdcii novorodencov vyhla-
dava ochorenia splhajice pozadované kritéria.
Viyhladdva liecitelné ochorenia v ich v¢asnom,
asymptomatickom $tadiu. Jeho cielom bola p6-
vodne nielen diagnostika tychto zavaznych po-
ruch, ale aj zavedenie opatreni veducich k zlep3e-
niu klinickych prejavov ochorenia. Zakladné prin-
cipy skriningu sformulovali pani Wilson a Jung-
nerv roku 1968 (1) (tabulka 1). Vo svojej publikcii
kladli déraz hlavne na kardiovaskularne a onkolo-
gické ochorenia, novorodenecky skrining bol spo-
menuty len okrajovo (1, 2, 3). Tieto kritérid publiko-
vala Svetové zdravotnicka organizacia (WHO), ako
aj USA a National screening committee vo Velkej
Britdnii a su opakovane novelizované. Napriek
tomu, vietky novelizicie vychadzaju z tychto z&-
kladnych pravidiel. Ziednodusene mozno povedat,

Ze benefit z detekcie poruchy u novorodenca by
mal vyvazit ndklady na detekciu poruchy, ako aj
naklady na Skody spdsobené jednotlivcom véas-
nou detekciou choroby alebo chybnym zistenim
pozitivneho alebo negativneho vysledku (3, 4).
Vdaka novorodeneckému skriningu moézu viest
tito jedinci normalny kvalitny Zivot, pripadne sa
ich Zivot vyznamne pred|Zi a zlepsi sa jeho kvalita.

Trochu z histérie

Historia novorodeneckého skriningu siaha do
zaciatku 60. rokov 20. storocia do USA, ked profesor
Robert Guthrie vyvinul mikrobiologickd metédu,
ktorou dokdzal stanovit fenylalanin v suchej kvap-
ke krvi odobratej na filtracny papierik. I3lo o semi-
kvantitativne stanovenie fenylalaninu jednoduchym
inhibicnym testom. Tymto vysetrenim dal profesor
Guthrie zaklady dnes najrozsirenejsiemu skriningo-
vému programu na svete — skriningu metabolickej
poruchy fenylketonurie (FKU). Zavedenim skrinin-

Tabulka 1. Klasické skriningové kritéria — Wilson a Jungner, 1968 (spracované podla 1)

Klasické skriningové kritéria - Wilson a Jungner, 1968

1. Sledované ochorenie predstavuje zavazny medicinsky problém.

2. Pre pacientov s ochorenim vyhladanym v skriningu musi existovat lie¢ba.
3. Moznosti na diagnostiku a liecbu musia byt dostupné.

4. Musf byt rozpoznatelné latentné alebo skoré stadium ochorenia.

5. Musf existovat vhodny test alebo skuska.

6. Test musi byt akceptovany populdciou (ktord je testovana).

7. Anamnéza ochorenia, vratane vyvoja od latentnej po rozvinutl fazu ochorenia musi byt dobre zndma.

8. Musia byt zhodné zasady postupu liecby pacienta.

9. Finan¢né naklady zachytenych pripadov, vratane diagndzy a liecby pacientov, musia byt ekonomicky
vyvazené, oproti moznym vydajom na zdravotnu starostlivost ako celku.

10. Zachytené ochorenie by malo byt kontinudlnym procesom a nie len jednoduchym nélezom projektu.
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gu a nasledne objavenim nizkofenylalaninovej diéty
kolektivom profesora Bickela, sa predislo rozvoju
zévaznych ireverzibilnych neurologickych priznakov
u detf s tymto ochorenim (3, 5, 6). Po tomto objave
nasledovali dalSie inhibicné testy na detekciu dal-
Sich aminoacidopatif (choroba javorového sirupu,
homocystinria, poruchy cyklu mocoviny..). Ziadny
z nich sa vsak neujal tak Siroko ako test na dokaz
fenylketinurie. V roku 1975 opisal Dessault skrining
hypotyredzy, vyvinutim imunoassay metddy na sta-
novenie tyroxinu v suchej kvapke krvi. Od tych ¢ias sa
objavovali dalSie skriningové programy;, ako skrining
kongenitalnej adrendlnej hyperpldzie, galaktozémie,
cystickej fibrozy, deficitu biotinidazy, deficitu gluké-
za 6-fosfat dehydrogendzy a dalsie (3). S rozvojom
hmotnostnej spektrometrie v 90. rokoch 20. storocia
sa do novorodeneckych skriningovych programov
zacali zavadzat dedi¢né metabolické poruchy, ako
poruchy B-oxidacie mastnych kyselin, aminokyselin,
organické acidurie. Vdaka tejto vy3etrovacej meto-
de sa v USA v sticasnosti skrinuje okolo 50 réznych
ochorent, Standardom v Eurdpe je 20 ochoreni (4, 7).

Novorodenecky skrining na Slovensku
Zaciatky novorodeneckého skriningu (NS)
na Slovensku sa spdjaju s kolektivom profesora
Getlika z Trencina, biochemika Cicvdrka a profeso-
ra Dluholuckého a farmaceutky doktorky Hornovej
zBanskej Bystrice. Vdaka nim sa na Slovensku zavie-
dol skrining fenylketonurie a kongenitdinej hypotyred-
zy. Skriningové centrum novorodencov (SCN)
bolo v Banskej Bystrici zriadené v roku 1985 (8).



V sdcasnosti je v nasom novorodeneckom
skriningovom programe zaradenych 13 ochorent:
kongenitalna hypotyreéza (KH), kongeni-
talna adrenalna hyperplazia (CAH), cysticka
fibréza (CF) a od roku 2013 aj 10 dalsich de-
di¢nych metabolickych poruach (DMP). Ide
0 nasledujlce ochorenia: hyperfenylalaninémia
(HPA), leucinéza (MSUD), deficit acyl-CoA dehyd-
rogendzy mastnych kyselin so stredne dlhym
retazcom (MCAD), deficit 3-hydroxyacyl-CoA de-
hydrogendzy mastnych kyselin s dlhym retazcom
(LCHAD), deficit acyl-CoA dehydrogendzy mast-
nych kyselin s velmi dlhym retazcom (VLCAD),
deficit karnitinpalmitoyltransferazy | (CPT I), de-
ficit karnitinpalmitoyltransferazy Il (CPT II), deficit
karnitinacylkarnitintranslokézy (CACT), glutdrova
aciduria typ | (GA ), izovalérova acidémia (IVA).

Organizaciu celoplosného skriningu definuje
Odborné usmernenie ¢. 42 z roku 2012 Ministerstva
zdravotnictva Slovenskej republiky o celoplosnom
skriningu kongenitdinej hypotyredzy, kongenitdinej
adrendlnej hyperpldzie, cystickejfibrézy a vybranych
dedicnych metabolickych porich u novorodencov
a zdravotnej starostlivosti o zachytené pripady.
Evidencia poctu vysetrenych novorodencov je
kazdy rok presne vyhodnocovana v Roénej spra-
ve skriningu novorodencov SR od roku 1985 (9,
10). VSetky vyhladdvané ochorenia patria medzi
zriedkavé choroby. Ich incidencia na Slovensku
podla spravy SCN z roku 2014 je za obdobie exis-
tencie ich skriningu nasledovna: kongenitalna hy-
potyredza 1:3 696 Zivonarodenych, kongenitaina
adrendlna hyperpldzia 1 : 9 652, fenylketonuria
1:5 753, cysticka fibroza 1: 7 668. Co sa tyka
vyhladdvanych metabolickych porich od roku
2013, tu je incidencia nasledovna: fenylketonuria
s hyperfenylalaninémiou 1:4581, MCAD 1:12 217,
VA 1:109 954, LCHAD 1:109 954, ostatné neboli
pocas 2 rokov v NS zachytené (10, 11).

Okrem 13 vyhladavanych ochoreni vyme-
novanych v odbornom usmerneni umoznuje
metdda MS/MS na periférii zorného pola vidiet
dalsich 10 - 15 zriedkavych ochorenf (perifér-
ny skrining). Takto sa pri novorodeneckom
skriningu zachytila metylmalénova aciduria,
propionova aciduria ¢i 3-hydroxy-3-metylglu-
tarova aciduria. Ich spolo¢néd incidencia v nasom
novorodeneckom skriningu za 2 roky je 1:4 229
zivonarodenych novorodencov. Tieto ochorenia
viak patria do skupiny, ked uz novorodenec pri
potvrden( skriningom moéze mat klinické prejavy
ochorenia. Preto je ich zaradenie do zékladného
novorodeneckého skriningu predmetom disku-
sif. Dalej vieme novorodeneckym skriningom
zachytit skryté ochorenie matky cez dieta
(napr. deficit karnitinu) (12).

Odber suchej kvapky krvi
avysledok vysetrenia

Odber vzorky suchej kvapky krvi sa vykonédva
u novorodenca v dobe medzi 72.a 96. hodinou
Zivota po narodeni, bez ohladu na jeho zrelost,
prijem potravy a zdravotny stav. Odber vykondva
poskytovatel, ktory v tomto obdobf poskytuje
novorodencovi zdravotnu starostlivost (vacsi-
nou novorodenecké oddelenie) (13). Ten zéroven
odosiela vzorku a informuje matku novorodenca
o dévode vysetrenia. Ak pérod prebehne doma
alebo inde mimo pérodnice, vykonanie odberu
zariadi prislusny prakticky lekar pre deti a dorast,
alebo porodnd asistentka, ¢i detska sestra. Odber
sa vykondva dostato¢ne hlbokym sterilnym vpi-
chom sterilnou ihlou alebo lancetou z prekrvenej
paticky novorodenca po jej predchadzajicom
treni, po dezinfekcii nejodovym pripravkom.
Odoberd sa druha kvapka krvi na Specialny od-
berovy papierik (prva kvapka sa zotrie). Krv musf
presiaknut a kompletne vyplnit predtlaceny tercik,
odoberaju sa styri kvapky — ter¢iky. Odberovy
papierik je opatreny identifika¢nym kodom pre
novorodenca, obsahujucim kod poskytovatela
lomeny cislom pérodu v danom roku. Okrem
toho obsahuje dalsie identifika¢né tdaje no-
vorodenca, jeho matky, vseobecného lekara pre
deti a dorast, v ktorého starostlivosti dieta bude
a datum odoslania vzorky. Si¢astou Udajov o no-
vorodencovi su jeho pérodné Udaje, etnikum,
dojcenie, ale aj zdznam o podani kortikoidov
matke alebo novorodencovi, pripadné podanie
transfuzie krvi, informdcie o poskytovani inten-
zivnej zdravotnej starostlivosti novorodencovi (9).

Vysledky negativnych nélezov skriningo-
vych vysetreni SCN neodosiela, ale uchovava ich
vo svojej databaze. Ak jedna zo vzoriek mierne
presahuje stanoveny limit pozitivity (cut-off
limit), vysetri SCN dalSiu vzorku z pévodne za-
slaného Specidlneho odberového papierika ako
mierne pozitivny (vnatorny recall). Ak si hod-
noty opakovane nad limitom pozitivity v $edej
zbne, ziada SCN novy odber od poskytovatela
zdravotnej starostlivosti (externy alebo stude-
ny recall). Pri stredne vysokej az vysokej hod-
note vysledku — vysokopozitivny skrining (hor-
uci recall), je v spolupréci s poskytovatelom
zdravotnej starostlivosti predvolany zakonny
zastupca novorodenca spolu s novorodencom
na vysetrenie a konzultaciou prislusného $pecia-
lizovaného pracoviska, kde sa definitivne po-
tvrdi alebo vyluci diagnéza (9). V tomto obdobi
je uz vacsinou dieta v starostlivosti lekdra pre
deti a dorast a ten musi dieta a jeho zdkonnych
zastupcov ¢o najskér vyhladat a predvolat na
vysetrenie. Tu byvaju problémy najcastejsie u so-
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cidlne slabsich skupfn obyvatelstva, kde je ¢asto
problém prislusnd rodinu vyhladat a predvolat.

Limit pozitivity (cut-off) vysetrovanych
ochorenfialebo poruch je stanoveny na zdklade
danej metodiky, ktord je pravidelne kontrolo-
vana vnutornou aj externou kontrolou kvality
akreditovanymi zahrani¢nymi pracoviskami. Je
prispdsobeny objektivnym okolnostiam, ako
je vys3si limit pozitivity CF u etnika, skresleny
limit CAH pri kortikoterapii alebo poskytovanie
intenzivnej zdravotnej starostlivosti.

Reskrining (opakovanie odberu vzorky su-
chej kvapky krvi) salisi od pozitivneho skriningu
tym, Ze jeho vykonanie je nevyhnutnou poZia-
davkou na potvrdenie alebo vylicenie spravne-
ho skriningového nalezu a vykondva sa pocas
10. az 14. dna Zivota u novorodenca: nezrelého
(35. gestacny tyzden a menej), pri poskytovanf
intenzivnej zdravotnej starostlivosti, ak sa prvy
odber vzorky vykonal po podanf lieku na baze
kortikoidov matke v poslednom trimestri gravi-
dity alebo novorodencovi po pérode, u novo-
rodenca, ktory mal v skriningovej vzorke zvysky
dezinfek¢ného roztoku. Rovnako sa reskrining
vykonava, ak bola vzorka zle ususena, odobratd
zo zily, do ktorej bol podévany infuzny roztok,
ktory krv zriedil alebo odobraté do $tyroch dnf
po podanf transfuzie krvi (9).

Problémom pri skriningovych vysetreniach
je falo$na pozitivita a falosna negativita tes-
tu. Falodne negativni su postihnuti novorodenci,
ktorf neboli testom zachyteni, naopak falosne
pozitivni su zdravi novorodenci, u ktorych test
vysiel ako pozitivny. Tieto vysledky mézu rodi-
ndm novorodencov priniest zbytoc¢ny stres. Pri
falosnej pozitivite je tato preukézand dalsimi
diagnostickymi testami, ktoré su pouzivané na
potvrdenie danej diagndzy. Pri falosnej nega-
tivite viak jedinec unikne vcasnej diagnoze.
Moznost Uniku (falosnej negativity) je rézna
u jednotlivych poruch. Pri FKU to moézu byt
niektoré neskoré formy, pri CF niektoré jej ge-
netické ,mierne” varianty. Za roky existencie no-
vorodeneckého skriningu na Slovensku mame
zaznamenany Unik dvoch pripadov — minimum.
Stava sa, ze matky sa na roéznych diskusnych
forach na internete snazia zistit, ako sa da dostat
k vysledkom ,toho vysetrenia z paticky” . Treba
ich upozornit, ze ozndmené im budu len pozi-
tivne recall vysledky a Ze pozitivny recall eSte
neznamena definitivne ochorenie.

Selektivny skrining

Okrem zakladného a rozéireného novorode-
neckého skriningu mozno skriningové metody
Skriningového centra novorodencov vyuzit aj na
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tzv. selektivny skrining. Ide o vyuZitie tychto
metdd pri diagnostike uz manifestnych ocho-
reni novorodencoy, dojciat, ale aj starsich deti,
pripadne dospelych. Prevaddza sa rovnako vyse-
trenim zo suchej kvapky krvi, u starsich deti nie
z paticky, ale z prstu ruky. Ziadanku na selektivny
skrining je mozné stiahnut na strankach SCN.

Statimovy selektivny skrining je indikovany
u novorodencov a dojciat s ndhle vzniknutym
zavaznym stavom sprevadzanym svalovou sla-
bostou, poruchou vedomia, ki¢mi, hepatopatiou,
kardiomyopatiou ¢i koagulopatiou. V laboratér-
nych odberoch nachadzame elevované transa-
mindzy, hypoglykémiu, metabolickd acidoézu,
hyperamonémiu, zvyseny laktat, kreatinkindzu.
Selektivny skrining mozno robit aj v neskorsom
veku pri menej akitnom priebehu ochorenia
s obdobnymi klinickymi &i laboratornymi nalezmi
ako u urgentnych stavov. Castym prejavom byva
stagnécia vyvoja alebo regres. Na druhej strane sa
ale metabolické ochorenie aj u starsich detf méze
prejavit ako akutny az Zivot ohrozujuci stav. Ak ide
o akutny stav s podozrenim na dedi¢nd metabo-
lickt poruchu, je potrebné telefonicky informovat
SCN o zaslani vzorky. Okrem toho je potrebné
pred dalsimi terapeutickymi zasahmi odlozit 2
skimavky krvného séra a jednu skimavku mocu
na dalSiu diagnostiku ochorenia (vySetrenie ami-
nokyselin v sére a v moci, vysetrenie organickych
kyselin, sacharidov..) (12).

Dalsie smerovanie
novorodeneckého skriningu

V poslednych rokoch stipol pocet ochoreni
v paneli novorodeneckého skriningu vo svete.
Tento vyvoj suvisi s rozvojom novych diagnos-
tickych technologif a lie¢ebnych metdd. PouZitie
tandemovej hmotnostnej spektrometrie (MS/
MS) v novorodeneckom skriningu umozriuje
vysetrit niekolko desiatok ochoreni. Otdzkou ale
je, ktoré z nich do skriningu zaradit. Metabolické
poruchy z hladiska novorodeneckého skriningu
mozno rozdelit do 3 skupin:

1. Porucha sa moze prejavit v prvych hodi-
nach alebo ditoch Zivota, skor ako je mozné mat
k dispozicii akykolvek vysledok novorodeneckého
skriningu (napr. poruchy cyklu mocoviny). V tejto
skupine ochoreni nema novorodenecky skrining
priamy prinos. Je ale vhodné zahrndt ich do skri-
ningového programu, pretoZe u tychto postihnu-
tych novorodencov méze byt diagndza poruchy
stanovend neskoro alebo nemusi byt v niektorych
pripadoch stanovend vébec a za pri¢inu smrti
novorodenca je najcastejsie povaZzovana vcasna
sepsa. V tejto skupine ma teda skrining skor diag-
nostickd hodnotu, ako preventivnu.
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2. Porucha sa moéze prejavit neskor a ucin-
na liecba moze pozitivne zmenit jej prirodze-
ny priebeh (va¢sina aminoacidopatif, portich oxi-
décie mastnych kyselin). Tieto ochorenia presne
zapadaju do kritérii novorodeneckého skriningu
a tvoria hlavnu skupinu vyhladavanych ochorent.

3. Tretiu skupinu tvoria ochorenia, ktorych
priebeh moéze byt benigny alebo velmi mier-
ny a vacsina tychto pripadov nebude mat Ziadny
prinos z v¢asnej diagnostiky ochorenia. Naopak,
zachyt takychto ochoreni méze byt medicin-
skym aj socialnym problémom (napr. SCAD) (4).

Pri vybere ochoreni treba brat do Uvahy z3-
kladné kritéria novorodeneckého skriningu, aby
kvantita neprevézila nad kvalitou a benefitom
programu. Je potrebné uviest, ze zavedenie
skriningu dalsieho ochorenia na jestvujicom
centre je mnohondsobne lacnejsie ako prvy
skrining, pretoZe je to ,len pridanie” dalsieho
testu do jestvujucej logistiky skriningu.

V Ceskej republike je takisto ako u nds ofi-
cidlne vysetrovanych 13 ochoreni, ale v roku 2013
prebehla pilotna studia o zaradeni dalsich 20
ochoreni —ide o poruchy cyklu mocoviny, poru-
chy v metabolizme sirnych aminokyselin, deficit
biotiniddzy a tyrozinémia typ I. V Eurépskej unii
(EVU) sa v sucasnosti vysetruje od 1 do 30 ocho-
reni. Je tu velkd variabilita v zavislosti od zdra-
votného systému, zdravotnej politiky, ndzorov
vedeckych skupin, pacientskych organizacif a ve-
rejnej mienky. A taktiez v zavislosti od spdsobu fi-
nancovania tychto skriningovych programov. St
tu rozdiely aj v konfirmacnych (potvrdzujicich)
vysetreniach. Snahou odbornikov je zjednotenie
skriningovych programov v EU (14). Ako prvé sa
pouzivaju v skriningu najlacnejsie testy. Kanada
zatial nema ndrodnu stratégiu skriningového
programu a je tu znac¢na variabilita v progra-
moch jednotlivych provincii. Na jar tohto roku
viak prebehlo v Ontériu sympdzium so snahou
o zjednotenie kanadskych skriningovych pro-
gramov. V Spojenych $tatoch je na novorode-
necky skriningovy program odporucenych 57
ochoreni, z toho 31 hlavnych a 26 vedlajsich
(sekundarnych). Z nich nie véetky spifaju povod-
né Wilsonove-Jungnerove kritéria (15). Program
zahffa ochorenia, ktoré nevyzaduju urgentnu
lie¢bu v novorodeneckom veku alebo sa v det-
skom veku nemusia vébec prejavit. TaktieZ su
to ochorenia, u ktorych nie je dostupna lie¢ba
alebo nie je jednoznacne potvrdeny benefit
lie¢by. Okrem endokrinnych portch a vacsieho
mnozstva metabolickych poruch, sa v USA vyse-
truju aj hemoglobinopatie (kosacikovitd anémia,
talasémia), infekéné ochorenia (toxoplazmdza)
a niektoré dalsie geneticky podmienené stavy.

Dalsim ochorenim, ktoré viaceré $taty USA
zahrnuli do skriningového programu je tazky
kombinovany imunodeficit (SCID). Ide o zdvaz-
nu poruchu vo vyvoji T alebo T aj B lymfocytoy,
ktorého podstatou su mutdcie réznych génov.
Désledkom tejto poruchy su zavazné zivot ohro-
zujlce infekcie bakteridlneho, virusového alebo
mykotického pdvodu. Podstatou skriningu je me-
téda TREC (T cell receptor excision circle), ktord
deteguje vydaj naivnych lymfocytov z tymusu
(16). O zavedeni tohto vysetrenia u nds sa zatial
neuvazuje. Buducnost skriningu tejto poruchy
moze byt aj v DNA mutacnej analyze. Najnovsie
prebiehaju Studie v oblasti novorodeneckého
skriningu lyzozomalnych ochoreni (Morbus
Pompe, Krabbe, Gaucher) a mukopolysacharidéz,
X-adrenoleukodystrofie, Wilsonovej choroby ¢i
Duchenovej muskularnej dystrofie (17).

Co sa tyka uz skrinovanych ochoreni, po-
uzitim tandemovej hmotnostnej spektromet-
rie (MS/MS) mozno dosiahnut skvalitnenie ich
zachytu. MS/MS ma vysoky stuper analytickej
senzitivity. Napriklad klasickym skriningom CAH
imunologickou metddou sa zachytava klasicka
forma a niektoré hrani¢né pripady neklasickej
formy deficitu 21-hydroxylazy, obcas sa zachytia
niektoré iné zriedkavé formy. Vyuzitie MS/MS
metodiky v niektorych krajindch, na potvrdenie
diagndzy v druhom kroku, umoZzriuje stanovenie
steroidov ako 170HP, 11-deoxykortizol, 21-deo-
xykortizol, androstendion, kortikosterdn, 11-deo-
xykortikosterdn, kortizol, a zvysuje tak Specificitu
a znizuje falo$nu pozitivitu skriningového testu.
Androstendion pritom vykazuje vyssiu senziti-
vitu (72 %) ako 17-hydroxyprogesterén (12 %)
pre jednoduch virilizujucu a neklasickd formu
deficitu 21-hydroxylazy. Okrem toho je mozné
priamo zachytit pripady deficitu 113-hydroxy-
lazy (18,19).

Novsou metodikou, ktord sa objavuje v novo-
rodeneckom skriningu je molekularno-genetic-
ké vysetrenie — mutacna analyza. Mozno ju po-
uzit v druhom kroku (second tier) na potvrdenie
diagnézy urcitych vyhladdvanych ochoreni. Pri
kongenitéInej adrendlnej hyperplazii méze znizit
percento recall pripadov o 90 %, bez znizenia
senzitivity. Viyuziva sa aj pri cystickej fibréze (20).
U tychto ochorenf je dobra genotypovo-fenoty-
pova korelacia a preto potvrdenim najcastejsich
mutécii vieme potvrdit diagnézu ochorenia a pri-
padne aj jeho zavaznost. V mnohych krajindch
uz je molekuldrno-genetické vysetrenie sucas-
tou novorodeneckého skriningu. V poslednych
rokoch vedci z oblasti genetiky nastolili otdzku
vyuZitia celogenomového sekvenovania v novo-
rodeneckom skriningu a jeho etiky (15).



Zaver

Novorodenecky skrining na Slovensku
funguje ako dobre prepracovany celoplosny
preventivny program. S jeho pomocou zachy-
tdvame sledované ochorenia vacsinou este
v asymptomatickom 5tadiu, ¢im zlepSujeme
progndzu a kvalitu Zivota postihnutych jedincov.
Vdaka hmotnostnej spektrometrii a rozvoju ge-
netiky dochadza vo svete k vyraznému rozvoju
a rozsirovaniu skriningovych programov. To vsak
prinasa so sebou mnoho otazok a diskusif o etike
a benefite tychto vysetreni pre jednotlivca a je-
ho rodinu, ako aj pre spolo¢nost. Pri zavadzani
dalsich skriningovych programov je vzdy nutné
mysliet na pévodné Wilsonove a Jungnerove
skriningové kritérid.
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