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SOUHRN

Tématem fedloZené bakataké prace je informovanost Zen o screeningovycéetgnich
u novorozence. V prvni, teoretickésti, je vys¥tlena podstata novorozeneckého screeningu,
jeho cleni a historie. Dale tento Usek obsahuje chorobgdy, na které se novorozenecky
screening zasfuje, a jakymi metodami se provadi. Ve druhé, vyzké@gasti, je hlavnim
cilem zjistit nazory, informovanost aédomosti dotazovanych Zen o novorozeneckém
screeningu. Dotaznikové Beni bylo zamteno na &hotné zeny, kteréekaly své prvni dé
nebo jiz v dob skéru dat byly matkami a na zZeny, které nebyly v&sbkiru dat thotné, ale

mely jiz déti. Dotazniky byly rozdany v Kralovéhradeckém adednickém kraji.

KLi COVA SLOVA

novorozenecky screening, novorozenec, metodika

TITTLE

Womens' acquaintance with the newborn babies' sicrge examinations

ABSTRACT

This bachelor’s dissertation is about womé&n@wving about newborn screening. The first
part is theoretical. The principle of newborn saoirg is cleared up. It consists dividing
of newborn screening, its history, diseases andatefits methodology. The second part is
investigative. The main purpose is to find out \deknowing and knowledge about newborn
screening. The questionnaires were focused in woexgecting their first babies, again
pregnant women and nonpregnant women with childféme. questionnaires were distributed

in regions of Hradec Kralové and Pardubice.
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newborn screening, newborn, metodology



(LY ] 5 PP P PPPPRPP 8..
(O [ =3 =¥ Y o =R 9
| TEORETICKA CAST ..ottt eana ettt 10
1 NOVOROZENEC ... ottt ettt e e e e ettt e e e e e e e e e s bbb baeeeaaaeeas 11
1.1FYZIOLOGICKY NOVOROZENEC.......uuututtrttteeeeasaainnsesereeeaeeesssaannnneseesssssssssssseesseesessnnnsssssseeeees 12
2 NOVOROZENECKY SCREENING ......coeovieiteeeecteeete e ee et eaee et seennnesstesaeeaens 12
3 HISTORIE NOVOROZENECKEHO SCREENINGU.........ccoviiiieieiececeeieeee e, 13.
4 CELOPLOSNY NOVOROZENECKY SCREENING.........ccoiimeieeeeeieceeeeeeee e, 14.
4. 1KLINICKY NOVOROZENECKY SCREENING ....ccciiiuutttetirreeeeassasnstnneereeessaaaasnseesaesssssanssssseeeeeeens 15
4.1.1 Dysplazie KEINICh KIOUH .............uunn e 15
o Y VAT < =T 1N [=To AV o 17
4.1.3 KONQGENItAINT KAtAraKLta............eees s oottt e e e e e e e ettt e e e e e e e eenne e e e e e e e e s ennnneeeeeeeas 17
4.2 ABORATORNI NOVOROZENECKY SCREENING.....uuuuiiiettterttiniieeereeeesinnnseeessesnnnresssnnnaeeesseenes 18
4.2.1 VSe0becn€ iNfOrMACE..............oo it 18
4.2.2 OdIET VZOTKU KIVE ... ettt s s e e e e e e ettt s s e e e e e e ee et e e s e e e e e eeerennnnnes 18
4.2.3 Povinnosti screeningovych [abORALO. .............covieeiiiiiiiiiiiiie e 19
4.2.4 Metodika oddru suché kapky krve na screeningovou K&eti...........cccoeeeeeeiieiiieniinnnnnnnn. 19
5 ENDOKRINNI ONEMOGCN BN ....ooviiitiiiiieiiceeeeeeeeeee ettt s s s sasnssanessaane s 20
5.1 KONGENITALNI HYPOTYREOZA (CH) ...ttt e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e eaeeeeeeeeas 20
5.2KONGENITALNI ADRENALNI HYPERPLAZIE (CAH) ..o 21
6 DEDICNE METABOLICKE PORUCHY (DMP) ..ot 3.2
6.1 FENYLKETONURIE/HYPERFENYLALANINEMIE (PKU)....cciiiiiiiiiiiiiiiiiiieee e 24
7 CYSTICKA FIBROZA (CF) .ottt sae s nesneenssaeaenennnanesaennens 26
8 SELEKTIVNI SCREENING .....c.ooiiuiiieiiecteeeemee ettt ettt et eaeetesseteateete s eneene s 27
8.1 SONOGRAFICKY SCREENING MOZKU.......uuttieeireeeeeesisssuineeeeeeeeessssannneeessasassssssssesseeseessssnnnsssnes 28
8.2SCREENINGOVE VYSETRENI SLUCHU .....cccitiiiiiiiieeeeeiiiiie s e e e e eeeetii s seeesseeaeeesatnna s eassesannnnnnaeeaees 28
8.3NOVOROZENECKY SCREENING RETINOPATIE U NEDONOSENYCHIDI.....ccvvvvviiviiieeeeeeceeiiin e 29
I VYZKUMNA  CAST oottt ettt enananas s s s s s 30
O METODIKA VYZKUMU ......coviiiteiiecieeeee et ee et ee ettt e etesaeas e tenenssaeesaneeseeeesaennens 31
0.1V YZKUMNE ZAM ERY 11tuiteeiiteetttis s e e e eeeeetttaaseeeaeeeetteaaaassn s seeaeeesssssn s eeeaaeesssssanseeeeseeennnnsssnnnns 32
9.2PREHLED POUZITYCHCETNOSTNICH VELICIN 11tuuiieetteeeiiisseeeseeesiinaseeeseeeesvenmaasansneeesseessennnnnes 32
10 ANALYZA A INTERPRETACE VYSLEDK U ..ottt 32
L1 DISKUZE.....ci i i e ettt ettt e e e e e e e ettt e e e eeeeaaaas s seaaeeeaeaaassssssenaeaaeeeessanssssnneananaeeeaanns 62
ZAVER ..ottt n et sttt ettt 65
SOUPIS BIBLIOGRAFICKYCH CITACH ....ceiiieieceet et enanensne e 65
SEZNAM PRILOH ..ottt eeeme ettt ee et es et eanan s s s etesn s e esnananns 68
SEZNAM POUZITYCH ZKRATEK ....coviuiiitieeteeeeeeetee ettt eanensa e 81



Uvod

Pro kazdého ro¢k je zdravi jejich &i vzdy na prvnim mist ale ne vSechnydti maji to
Stesti a narodi se naprosto zdravékteré z nich, bohuzel, jiz od svéhtighodu na sét musi
svadt boj s €zkymi prekadzkami v podobvrozenych genetickych nemoci, smyslovych vad
nebo tiznych organovych a systémovych poruch. Ty se mngindjevi aZz s odstupegasu,
kdy poSkozeni je jiz nevratné. K tomu, aby bylyotgnomalie zatas odhaleny a t&ny,
slouzi novorozenecky screening, ktery daratb ditem nadji na plnohodnotny a mnohdy
normalni zivot.

Novorozenecky screening fiat sowtasné dob k nepostradatelné fiéo narozené &ti.
Diky tomuto preventivnimu programu se minimalizoyaket jedind s chorobou nebo
vadou, na kterou je novorozenecky screeningétam

HedloZzena bakatéka prace je zaftena na informovanost Zen o screeningovych
vySetenich u novorozeric Toto téma jsem si vybrala, protoze majimalo, zda dotazované
respondentky znaji pojem novorozenecky screenikglie o ném maji informaci. V dnesni
moderni dob vladne s¥tu nejroz&fensjsi informani médium - internet. Ten se stal
nevy¢erpatelnou studnou vSech moznych informaci a psotmyslim, Ze hlawh budouci
rodice budou mit o novorozeneckém screeningu zakladtdnaosti, ale jejich kvalitu je¢ba
posuzovat z odborného hlediska.

Prace je roztdena na teoretickou a vyzkumna@ast. V Gvodnim teoretickém Useku je
vyswtlen princip a vyznam novorozeneckého screenirehg historie a vyuZziti v pediatrické
praxi. Dale je podrohiji popsan postup a metodika jeho vyuZiti giagnostice jednotlivych
chorob i vad.

Vyzkumnacast se zagfuje na interpretaci vysledkdotaznikového S&ni a zjisuje, do
jaké miry byly dotazované Zeny informovany o novemeckém screeningu a jaké &m

mely informace.



Cile prace

Na za&atku za¥rec¢né prace jsem si stanovila nasledujici 2 cile:

1. Zjistit kvalitu informaci o0 novorozeneckém  scregun u  €hotnych
a Zzen po porodu v Pardubickém a Kralovéhradeckejn kr

2. Zjistit, kdo nefastji poskytuje informace o novorozeneckém screenidgnam po
porodu.



TEORETICKA CAST
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1 Novorozenec

Narozeni déte je chapano jako jeho vypuzeni z &éivad €la. Pokud dit projevuje alespo
jednu zndmku Zivota (akce stuhé, pulsace pugmiku, aktivni pohyby svalstva), mé porodni
hmotnost 500 g a vice argiije-li 24 hodin, jednd se o Zwarozeného novorozence.

Novorozenecké obdobi trva od porodu do 28. dnetdivo

Novorozence klasifikujeme podld zékladnich parameir
Rozdleni dle délky €hotenstvi na:
- nedonoSenfarozené fed 38. tydnem gestace),
- donoSendnarozené v 38. — 42. tydnu gestace),

- prenaSenénarozené po 42. tydnu gestace).

Rozdéleni dle vztahu porodni hmotnosti ke gesténimu véku na:

- eutrofické(porodni hmotnost odpovida gestamu wku),

- hypotrofické(porodni hmotnost je niZsi, nez odpovida gestau \&ku),
- hypertrofické(porodni hmotnost je vy3Si, nez odpovida gestau &ku).

Rozdéleni dle zralosti na:

- extrémr nezralé- ELBW (narozené do 28. tydne gestace, porodnithost pod
1 000 g),

- velmi nezralé- VLBW (narozené do 32. tydne gestace, porodnithost 1 000 —
1499 g),

- stredrg nezralé- LBW (narozené do 34. tydne gestace, porodni hosdtl 500 —
1999 g),

- lehce nezralé LBW (narozené do 38. tydne gestace, porodni hasdt2 000 — 2 499

9),
- hraniné zralé(narozené mezi 37. — 38. tydnu gestace). (3, 5, 6)
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1.1 Fyziologicky novorozenec

Je takovy novorozenec, ktery se narodil paolggicky prokEhlém €hotenstvi, je zraly,
zdravy s dobrou porodni adaptaci a je ftmkpripraven na fechod z nitrodlozniho Zivota
k mimodtloznimu. Ma vyvinutou soustavou refiexkteré nutd potebuje ke svémuipZziti.
Fyziologiti novorozenci tvii 90 % vSech narozenychktd Jejich &lesna teplota v rektu by
se nEla pohybovat v rozmezi 36,6 — 37,2 °C, frekvencehdyi mezi 40 — 60 dechy/min.,
srdeni frekvence mezi 110 — 160 tepy/min. a krevni tigkmél byt v rozmezi 50 — 75/30 —
45 mm Hg. Barva e fyziologického novorozence byl byt iZzova, v koznich zdhybech
kryta mazkem (fliS mnoho mazku iive byt znamkou fiedcasného porodu) a na zadech se
mohou vyskytovat zbytky jemnych chloupKlanuga). Na nose se mohou objevit réten
cysticky mazovych Zzlaz (milia). USni boltce byém mit dokre vyvinutou elastickou
chrupavku, nehty by nefly presahovat konce pist prsni bradavky by #hy byt dolre
vyvinuté a pigmentované a ryhovani plosek nohomblp byt po celé plose. U chlapenusi
byt sestoupla varlata v Sourku a u divek velkélstyolysky pekryvat malé stydké pysky. (2,
5)

2 Novorozenecky screening

Screening je anglicky vyraz pro statisticked, L. Hejcmanova popsala screening jako:
~Systematické, cilené vyhledavaniiité choroby ped jeji klinickou manifestaci se snahou
predejit vas jejim moznym nasleitk.” Pivodre screening ozri@val rozalovani kamen
podle velikosti. Jeho cil je zatien na dlouhodobé sledovani a aktivni vyhledavéatitéo
jevu. V lékdstvi se s nim setkdvame p&mme casto, pedevsim v preventivni pg a to bul
v celé populaci, nebo vitych vybranych skupinach. Jednim z ohokde se screening
uplatiuje nejvice a ma mintddny vyznam, je pediatrie. Zde mluvime o novorozkém
screeningu.

Novorozenecky screening je nenahraditelny \aitrd program, ktery v pediatrii hraje
duleZitou preventivni roli. Bli se na povinny a nepovinnyiimovorozeneckém screeningu
jsou sledovanou populaci vSechny narozeg#. dPodle F. Votavy se novorozeneckym
screeningem rozumjAktivni vyhledavani chorob v jejicdasném, preklinickém stadiu na
zaklad stanoveni koncentrace specifické latky v suchécekagrve odebirané vSem

novorozengm v dané populaci.“Novorozenec se vydeje na Iéitelné choroby, které se
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mohou manifestovat uz v prvnich dnech Zivota. Latmni novorozenecky screening je
zalozen na analyze kapky krve, ktera se odebirénv8evorozeném za definovanych
podminek 48 — 72 hodin po porodu. Klinicky a selgktnovorozenecky screening provadi
lekar z novorozeneckého odléni, nebo |Iekaspecializovany na tity Iékarsky obor pomoci
klinickych vySeteni a fiznych diagnostickych metod. Cilem novorozeneckéheesingu je
vyhledat nemoci nebo choroby, které jsou klinickgzivamné, ale jejich symptomy doposud
nedosahly takového stadia, aby se mohly projevit.

Aby byl novorozenecky screeninginny, musi byt test dostupny a jednoduchy, ale
zarover s dostaténou citlivosti. Dale je nutna finani nenarénost testu, ktery nesmi mit
faleSnou negativitu. FaleSna negativita je situ&dy, novorozenecky screening zkoumanou
chorobu neodhali, aleigsto je choroba u novorozenc&tgmna. A v neposledniac je
dulezita Wasna léba zjiStné poruchy, ktera musi byt efektygi nez |éba rozvinuté
choroby a také musi byt tata:a dostupna.

Pravidla a postupy pro prowdd novorozeneckého screeningu jsou zakotveny
v legislatic  Ceské republiky, v Metodickém navbod Ministerstva zdravotnictvi.
Nedodrzovani&chto pravidel a postuipje povazovano za postup non lege artis (ne podle
pravidel). (8, 9, 19)

3 Historie novorozeneckého screeningu

Prvni novorozenecky screeningovy program Mzni&0. letech 20. stoleti v USA. Cilem
programu byla prevence oligofrenie (odliSny nazexo pmentélni retardaci) u éd
s fenylketonurii, ktera spada dciditnych metabolickych chorob (DMP). Tehdy jeho
zakladatel, profesor Robert Guthriem, vyvinul mikiaogickou metodiku, kterd dokazala
stanovit fenylalanin v suché kapce kapilarni kr@el té doby se screening fenylketonurie
veetrs Ceské republiky. O prvnim cileném screeningusti chizeme mluvit od r. 1960, kdy
prof. Josef Hyanek vy&@t 40 000 zdravych &i a zjistil incidenci cystinurie 1 : 5000.
V témze roce doc. Bohunka Blehova poprvéiradnila dilezitost zavedeni vySetvani
novorozend, vysledku se vSak netkala a mdovy screening nebyl jeSto 5 let pozdji
provadn. Doc. Bohunka Blehova a jeji spolupracovnicipsstupi soustedili na krevni test
s pouzitim Guthrieho metody, kterd byla spoleflfit Navrh zakona pro screening

fenylketonurie byl na ministerstvu zdravotnicG@8R gipraven a dopoten k realizaci v roce
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1968, ale kuli vdzné politické situaci neproSel. Povinny sciegnna fenylketonurii byl

v CSR zaveden 1.1.1975&stnik MZ CSR, XV/1975). O {i roky pozdji byla ukortena
pilotni studie, Bhem které se prokazalo 16 pozitivnich vZoroti na fenylketonurii

a jednoznén¢ prokazala tinnost novorozeneckého screeningu. Pa@cisp novorozeneckého
screeningu PKU byly postuprzava@ny screeningy dalSich metabolickych poruch,inap
galaktosemie, leucindzy, homocystinurie, cystinudeficitu biotinidazy, tyrosinemie nebo
deficit alfa-1- antitrypsinu. DalSi choroby, jejictscreening byl postupnzaveden, byly
kongenitalni hypotyre6za (CH) a kongenitalni adminhyperplazie (CAH). Red vznikem
screeningu byla diagnéza CH vzdy stanovena ¢oaazdvedla k mentalnimu poskozeni.
Novorozenecky screening CH se realizoval v 80clet0. stoleti. Metoda screeningu byla
zaloZena na stanoveni nepatrného mnozstvi hormmeuché kapky krve na fili¢ai papirek.
Pilotni studie ukéazala, ze incidence hypotyredayeskoslovensku odpovidala cca 1 : 5000
novorozend. Ceskoslovensko jako prvni zénehdejsiho vychodniho bloku zavedlo plosny
novorozenecky screening hypotyre6zy v roce 1985voMizenecky screening CAH byl
poprvé plodd zaveden ve Svédsku v roce 1986, od té doby stalsta p@et stad, které jej
provadiji. Ceskéa republika sefipojila a zavedla novorozenecky screening CAH \er@006.
Postupentasu se novorozenecky screening &dmaké na infekni nemoci — kongenitalni
syfilis a kongenitélni toxoplasmo6zu. Novorozeneakyeening cystické fibrozy pgatmezi
nejmladSi novorozenecké screeningové programy. Z&yleden, protoZze tato nemoc ma
nejlepSi prognozu, pokud se diagnostikuje nejppzdo 2 mesiar véku. Poslednim
vyznamnym meznikem v historii novorozeneckého stngg vCR se stal 1ifjen 2009, kdy
doSlo k zavedeni metodiky tandemové hmotnostni tspeletrie do pravidelného
celoplodného laboratorniho novorozeneckého scrgemitCR, a tim i k roz&eni spektra
vySetovanych chorob celkem na 13 (PKU, CH, CAH, cysticklaroza a dalsi 9
metabolickych poruch). (9, 19)

4 CeloploSny novorozenecky screening

J. Fendrychova uvadi, z€eloploSny novorozenecky screening se provadi echs
novorozengé bezprostedre po narozeni (klinicky screening) nebo do 72 hoglia porodu
(laboratorni screening).”

Pro zaji&ni celoploSného novorozeneckého screeningu musisplytny nasledujici
podminky (doporéeni WHO):

14



1. Vyhledavana choroba musi byt jastefinovana.

2. Choroba ma v dané populaci dostateu incidenci, ktera je @vena pilotni studii.

3. Je kdispozici efektivni tdba, kterd zasadnovlivni pribéh choroby a zachova
u postizeného kvalitu Zivota.

4. Choroba je ve svém preklinickém stadiu detekonatéboratornim testem, ktery by
mél mit vysokou citlivost, dostateou specifinost, relativni rychlost afpnéienou
cenu, aby byl proveditelny u vSech novoroZenc

5. Spole&nost je schopna zajistit prowdd laboratorniho screeningu u vSech

novorozend po strance organiZai, ekonomické a etické. (5, 8, 9)

4.1 Klinicky novorozenecky screening

Klinickym novorozeneckym screeningem se rozymini vySeteni novorozence po
porodu, pi kterém hodnotime poporodni adaptaci novorozemwqegdr skore), vyvojové
anomalie, pichodnost jicnu, anu a recta, vybavnost réflgpolykaciho, tchopového, saciho,
Moorova), apod. K povinnému klinickému novorozer@uk screeningu déle pavySeteni
dysplazie kyelnich kloulsi, vySeteni ledvin a vySéeni kongenitalni katarakty.

4.1.1 Dysplazie kg¢elnich kloubi

Vrozena dysplazie kKglnich kloulii je jednou z népsgjSich vrozenych vad uéd,
vyskytuje se v 5 — 10 %figemzcastji postihuje divky. Jde o poruchu vyvojedeni jamky
¢i poruchu vyvoje hlavice kosti stehenni a jeji §gatcentralizace do kloubni jamky,
negimeéieny zvySeny rozsah pohybu kloubu anebo jejich koarhi
Pfiznakem dysplazie Kglnich kloulin byva nefastji rozdilné postaveni dolnich kéetin
novorozence. Zejména jejich nesatrnost, omezeni hybnosti uanych snérech, odliSnost
ve svalovéem nafti, nestejnad délka k@etin nebo luxani a repozini fenomény, kdy ib
nestabili€ kloubu mize hlavice vyskét z kloubni jamky nebo naopak do jamkyckiniho
kloubu vklouznut.

Hicina této vady neni dosud glznama. Velky vyznam seipuzuje genetickému vlivu
a také poloze plodu koncem panevnim, kdy jsou ngiteglu vztgené podélda. V Ceské

republice je diagnostika dysplaziedeynich kloulii zaloZena na novorozeneckém screeningu,
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do kterého pdt preventivni ultrazvukové vy3eini metodou podle rakouského profesora
Grafa, klinické vySeéeni podle Ortolaniho a rentgenové vysat.

Ultrazvukové vyseéeni provadi ortoped 3. — 5. den po porodu, novarozenezatzuje
a je @i ném dol¥e zobrazen tvar kloubniho pouzdra a postavenid#astehenni kosti. Tim je
zajiSEno Wasné zachyceni i malych odchylek v postaveni kloubadle ultrazvukové
Grafovy metodyclenime dysplazie Kielnich kloulii dle rozsahu zgn kloubniho postaveni
a vyvoje jamky a hlavice do 4 zakladnich skupigcel | — zrala kycel, ktera se daledi na
podtyp la (norma) a podtyp Ib (Uhel alfa @istk v pdadku, thel betadiSi — mirg nezralé
sttiSky), Ky¢el Il — dysplazie jenz se také &i na podtyp lla (fyziologickd nezralost),
podtyp llb (opozdna zralost — Siroké baleni &), podtyp llc (tzv. ohroZzena &gl — |&ba
pomickami) a podtyp lld (nestabilni hlavice — hospiatie), Kyéel Il — subluxace
(caste&ne vykloubeny kyelni kloub) aKyéel IV — luxace (vykloubeny kyelni kloub).
| pfi primarnim negativnim nélezu se ultrazvukoveé Wigigt opakuje v 6 tydnech a 3. — 4.
meésici Zivota. Sotasti ultrazvukového vySeni je také klinické vysgni, kde |ék&a
pohledem sleduje postaveni ¢ky hodnoti ryhy v okoli kgelniho kloubu a jejich
symetrénost. Dale posuzuje hybnost kloubu, zejména abdf{rketazeni noZek), pevnost
kloubu nebo jeho nestabilitu, odpor kloubti pohybu a porovnava délku k&etin. Krome
toho kontroluje pitomnost luxanich a repozinich fenoméf, které vznikaji i nestabili¢
kloubu, a poté rive nahmatat vyskeni hlavice z jamky nebo naopak jeji nasku zt.
(Ptiloha A)

Rentgenové vy3eni jako diagnosticka metoda dysplazigddgich klouti se dnes uz
téméf nepouziva. Stale ale hraje vyznamnou rdli qejisté diagnéze ared planovanou
operativni Iébou.

Terapie by rda zatit co nejdive po diagnostice dysplaziedgnich klould. Cim dkive je
lécba zahajena, tim ma lepsi vysledky. Ziu je |€ba konzervativni a je zaffena na
spravnou centralizaci hlavice dsginiho kloubu do jamky. Tu docilime Sirokym balenim
novorozence pomocfitlatkovych plen, kdy se na#y dostanou do spravného abdniho
postaveni. DalSi poficky vyuzivané v terapii dysplazie d¢ginich kloulii jsou Frejkova
pefinka, Wagnerovy putosky nebo Pavlikovyitneny. Jestlize jefftomna subluxace nebo
luxace a konzervativni ¢éa nebyla nelsgna, je nutna trakce nejprve ve vodorovném a poté
i svislém sndru. Pokud je vada zji&bha was, obvykle se upravighem prvniho roku Zivota.

Jen vyjime&n¢ je nutné operativrieseni.
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Diky novorozeneckému screeningasné diagnostice acl& se vyznamaé snizil vyskyt
pozdré diagnostikovanych dysplazii &ginich klould, a tim i jejich nezvratné degenerativni
poskozeni. (5, 7, 12, 17)

4.1.2 VySeteni ledvin

Screening je zaloZzen na ultrazvukovém vigs@tledvin novorozence, které se provadi do
5. dne po porodu. VySeni umoduje wWasné odhaleni anomalii ledvin a naskegkjich
lécbu. Posuzuje se, zda jsouiitpmny ok ledviny, jejich tvar, délka, ulozeni
a kalichopanvkovy systém ledvin. Nejsledovg8im parametrem je &
kalichopanvtkového systému, kde se anomalie vyskytujcastji. Beéhem ultrazvukoveho
vySeteni ledvin lék& zhodnoti i okolni organy, a to hlavmadledvinky, nebd jednou
z porodnich komplikaci u novorozencée byt krvaceni z nadledvin.

Screeningové vy&eni ledvin u novorozericprovadji dnes uz térx vSechny porodnice,

stale v3ak neni uvedeno Ministerstvem zdravotni¢Rijako povinné. (5, 12, 21)

4.1.3 Kongenitalni katarakta

Kongenitalni katarakta neboli Sedy zakahiococky je péicinou détské nevidomosti az
v 10 — 15 %. Cilem novorozeneckého screeningucgsne odhaleni vrozeného Sedého
z&kalu, pipadré i jinych anomalii oka. Hustota katarakty a jeji Zzng vliv na zrakovou
ostrost se wuje na zaklad vyvolanicerveného reflexu. VySini se provadi oftalmoskopem
ve vzdalenosti 30 cm od oka novorozence v mistreodtimenym ositlenim. (Riloha B)
Neonatolog, fipadré vySkolen& zdravotni sestra, nasviti oko a pokuabgevicerveny reflex
(odraz s¥tla od sitnice), je test negativni. Jestlize&sereny reflex neobjevi, j¢dba odeslat
novorozence Kk oftalmologovi, ktery stanovi diagnéadovorozenec musi mit ébem
vySefeni spontanh otewené @& a rohovky musi bytciré, pogipack oplachnuté
fyziologickym roztokem nebo Opthalmo-Septonexemku®ose u novorozence prokaze
kongenitalni katarakta, jéetba s Iébou z&it do 4. — 8. tydne Zivota dfe. (5, 22)
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4.2 Laboratorni novorozenecky screening

Laboratorni  novorozenecky screening je zalozea odbru kapky krve z paty
novorozence na odlovou screeningovou katku, ktera je naslednodeslana k analyze do

piislusné laboraie.

4.2.1 VSeobecné informace

U v8ech novorozeficnarozenych na UzentiR se provadi novorozenecky laboratorni
screening endokrinnich onemean (kongenitalni hypotyre6zy a kongenitalni adrandl
hyperplazie), &dicnych poruch metabolismu (fenylketonurie a 9 dal3ieimoci) a jinych
onemockni (cysticke fibrozy).

Pravdpodobnost, Ze jeden konkrétni vy®emny novorozenec bude &tpnekterym
z uvedenych onemoeni, je mala. Stane se tak u jednoh@tdigriblizné z 1150 narozenych
deti.

Novorozenecky laboratorni screening se provadi deet@dkEru tzv. suché kapky krve na
novorozeneckou screeningovou ke&ti. Vedouci Iéka novorozeneckého odigni, kde se
dit¢ narodilo, nese zodpe&snost za informovani roé o principu a delu novorozeneckého
screeningu, za spravné provedeni adbv predepsaném &ku novorozence, za nalezité
vyplnéni Udajp na novorozenecké screeningove Kadia za vasné odeslani této kaky do
piislusné laborai@. Pokud se novorozenec narodil mimo zdravotniek&eni, febira tuto

zodpowdnost prakticky &sky Iék&, ktery o novorozence peaje.

4.2.2 OdiEr vzorku krve

Pro odbr vzorku krve novorozence se pouZzivaji dvojité sarapisovaci kartiky. Nadale
se pouziva Protokol o vy$ehi novorozencna ddicné metabolické poruchy. VSechny Udaje
0 novorozenci a odiou se zaznamenavajfipo na tuto dvojitou kartku. Fred samotnym
odkerem se kartika vyplni tiskacim pismem (modrou netsrnou barvou) vSemi pi@bnymi
adaji.

U v8ech novorozeicse odebere mezi 48 — 72 hodinami po porodu vzkeekarni krve
na oba listy dvojité kartky. Provedeni odiyu se zaznamenava do zdravotnické dokumentace

novorozence a do Zpravy o novorozenci. Novoroaendterym budou podany kortikoidy,
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Dopamin, plazma nebo krevni transfluze v&daoreeningu, se provede e@dipred timto
podanim.

Novorozenecké screeningové kikyi ze zaschlymi kapkami krve i@dreé vyplnénymi
Udaji se posilaji postati poslem do fislusnych laboraid. V pripact predcasného propu&ti
novorozence z novorozeneckého &ddi diive nez za 48 hodin po narozeni je égavinen
informovat matku (resp. rotk) o potebném zaji&ni odkEru. Dale u¢domi gislusného

obvodniho dtského Iékée o nutnosti zajighi novorozeneckeho screeningu.

4.2.3 Povinnosti screeningovych laboratd

O negativnich nalezech screeningovych et laboratd informace nezasila. Pokud
vysledek vySéeni vede k podéeni na ®jakou z vySabvanych chorob (nejasny nalez),
laboratd informuje rodée a gislusného obvodnihoétského Iékee, ktery ma dé, u kterého
bylo zjiS&no podeeni, v péi o poteb: neprodleného provedeni nového vzorku kapilarni
nebo vendzni krve pro kontrolni screening — regafiipac, ze se nepodauvédomit rodte
ani @islusného é&skeho lékée, je povinnosti laborate informovat o nalezu neprodken
OSPOD (odbor socianpravni ochrany &i). Screeningova laboratd&azdor@né, vzdy ve
stejném datu, informuje Ministerstvo zdravotniciR o patu vySetenych novorozerig
0 pcatu zachycenych fippadh jednotlivych onemoaini, o p@tu recalh a o p&tu falesi
negativnich a falegnpozitivnich gipadi. FaleSna negativita je situace, kdy novorozenecky
screening zkoumanou chorobu neodhali, alest je choroba u novorozencétgmna.
Naopak faleSna pozitivita je situace, kdy novor@ody screeningijsluSnou chorobu odhali,
ale choroba u novorozenceitpmna neni. Laborate jsou povinny zajistit adekvatni
skladovani a archivaci novorozeneckych screeningowarttek po dobu minimak 5 let

tak, aby mohly byt pouzityipjakékoliv nejasnosti ziedchazejiciho vysini.

4.2.4 Metodika odkEru suché kapky krve na screeningovou kartiku

Odter suché kapky krve se provadi z paty novorozencérddomyta, prokrvenatiZe na
vhitinim nebo zevnim okraji paty seéisti alkoholem a nech& uschnout. Poté se provedie ma
incize do max. hloubky 2 mm sterilnim kokém nebo riné specialni automatickou
lancetou. Prvni kapka krve seigesuchym sterilninitvercem. Po vytvieni dostaténé velke
kapky se jemé priloZzi screeningova kattka tak, aby se krev nasavala a @plaplnila

vyobrazeny tefik a karta byla viditel&tnasakla z obou stran.f(®ha C) Pata novorozence se
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nesmi makat nebo zZdimat, aby nedoSlo kmesi tkaiového moku. Je zapebi, aby se
teréik nasakl najednou jen jednou kapkou krve, kapkyesmi vrstvit do jednoho téku.
(Pfiloha D) Screeningove katkly se nikdy nedotykame a je nutno, aby se nedcdykail
jinych prednetia. Po odBru se necha krev zaschnout v horizontalni polozgcky nejmerk
po dobu 3 hodin i pokojové teplot. Nikdy by nengla byt vystavena ifimému sluncici
jinému zdroji tepla. Po zaschnuti se kapky kriekpyji specialnim krycim papirkem, ktery je
soutasti screeningové katky. (5, 10, 23) (Floha E)

5 Endokrinni onemocréni

V poslednich letech se postupnym zdokonalovanimgndistickych metod potiéo ziskat

celistvou pedstavu o vyvoji endokrinnich funkci u plodu a naznce.

5.1 Kongenitalni hypotyre6za (CH)

CH je endokrinni onemoéni charakterizované nedostateu tvorbou hormain plodové
titné zlazy. Mé& 2 formy.

Endemickd CH vznika nésledkem nedostetho jodoveého zasobeni matky, a tudiz
i plodu, u kterého vznikaieny stupé poSkozeni vyvoje mozkuchem celého&hotenstvi.
Jedna se tedy o nedostatek latkyrgiomé ke vzniku hormdin kdy Stitné Zlazy matky i plodu
jsou krong zwtSeného objemu normalni &i Eajistni spravného jodovéhoripnu i ping
funkéni. Celos¥tova eliminace jodového deficitu, jako ta$gjSi piicina mentalniho
posSkozeni, pat mezi prioritni programy WHO a UNICEF.

U permanentni sporadické primarni CH jde azend snizenou funkci az afunkci Stitné
Zldzy s pomalym rozvojem klinickychignaki a proto také s pozdni diagnostikou &blgu.
Tato forma CH ped zavedenim celoploSného novorozeneckého screenbyyala
nejobavagjSi détskou tyreopatii a pro nemoznosiagné diagnozy a substiti hormonalni
lécbu i s fizne t¢Zkymi nasledky somatickeho i mentalniho vyvoje, kdgntalni posSkozeni
bylo nevratné. R¢inami permanentni sporadické primarni CH jsou cc@0u% poruchy
vyvoje Stitné Zlazy (dysgeneze). &hto gipadech se §titné Zldza nevyivaibec (ageneze),
n¢kdy je zmensena (hypoplazie), piggad se nachazi mimo svoji obvyklou lokalizaci

(ectopie). Vcca 30 % jefgginou neschopnost Stitné Zlazy iwodostaténé mnoZzstvi
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tyreoidalnich hormoin (kompletni dyshormonogeneze) nebo je nedosta&ielkabsence
nékterych enzym nutnych k syntéze tyreoidalnich hornion

Mezi nefastjSi piiznaky primarni CH u novorozence fiaporuchy termoregulace,
hypotonie, Siroce otégna velka fontanela, poruché@jmu potravy, letargie aiptrvavajici
icterus. U dti s neléenou CH doché&zi k naruSeni vyvoje mozku s nasledngwerzibilnim
mentalnim poSkozeninizného, az nejfSiho stupé

Lé&ba CH je zaloZena na peroralni substituci Levotkipwo (hormonu Stitné zlazy). &a
by byt zah4jena co ndjde po narozeni, podle stasnych doporieni nejpozéji do 14 drii
po porodu.

Moznost zavedeni novorozeneckého screeningus€hstala redlnou az v 80. letech
minulého stoleti spolu s objevem metod umgicich n&fit malé mnozstvi hormdnze suché
kapky krve odebrané z paty novorozence na ¢itth@ papfe. Screening navazal na jiz
existujici novorozenecky screening fenylketonwiesouwasné dob se screening CH provadi
u vSech Zi¢ narozenych novorozeticttm se mezi 48 — 72 hodinami po narozeni odebira
vzorek kapilarni nebo vendzni krve na édivou kartu pro CH zadglem stanoveni hladiny
TSH (Tyreoideu stimukaniho hormonu). U novorozeiics nizkou porodni hmotnosti (pod
1500 g) a u novorozehdécenych na jednotkach intenzivnigeése po dosazeni hmotnosti
1500 g provadi rescreening, a to 10. — 14. dempgrodu a vzdy nezavisle na vysledku
prvniho screeningu. Rescreening je planovany drodgr suché kapky krve, ktery se
provadi vzdy a nezavisle na vysledku prvniho seéngen nefasgji 8. — 14. den Zivota dite.

O rescreeningu rozhoduje odgici Iéka a zarové informuje gFisluSnou laboraio
0 divodu rescreeningu.

Vyznam novorozeneckého screeningu CH je dolohaoha studiemi, které dokazuji, Ze

véasna diagndéza s naslednoucbl@u jsou pedpokladem pro docileni normalniho

psychomotorického vyvoje postizenycktid(4, 5, 8, 9, 15, 23)

5.2 Kongenitalni adrenalni hyperplazie (CAH)

CAH, dive nazyvana adrenogenitalni syndrom, je autozafékesiv@ dédicna porucha
tvorby steroidnich hormdn (glukokortikoidi a mineralokortikoid) v kafe nadledvin,
zarovaer spojena s nadbytkem andro@erF¥icina choroby je nadledvinova insuficience
(nedostaténost) s absenciékterého z pti nutnych enzym. Ve &tSirg piipadi se jedna
o deficit enzymu P450c21 (starSi ndzev 21 — hydéray. Tato forma je Klinicky
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nejvyznamgjSi a projevuje se virilizaci (rozvoj sekundarnipbhlavnich znak) zevniho
genitalu Zenskych pldg prediasnou pubertou a vyslegiimalou postavou u obou pohlavi.
Jeji incidence se v Evrégpohybuje od 1 : 10000 do 1 : 15000.ché sp@iva v substituci
glukokortikoidi a @i solné poruse i mineralokortikaid které potlai virilizujici efekt. Podle
zavaznosti nadledvinové nedostaiesti se CAH dli na klasickoua neklasickou formu.

Klasicka formase dale di na klasickou formu CAH se solnou poruchou, ktera
predstavuje nej?Si stupé nadledvinové insuficience a bezpiesirt ohroZuje Zivot dite
v prvnich tydnech Zivota. Touto formou trpi 75 9dijei. A na klasickou formu CAH bez
solné poruchy, kterd #gpobuje u dvcéatek virilizaci zevniho genitalu jiz wtbze. Klasicka
forma CAH se projevuje ihned po narozeni ngasre po rém. Je klinicky velice vyznamna.
Jednak z @ivodu deficitu kortizolu, ktery ohroZuje Zivot nowaence fatalni hypoglykémii
nebo €Zkym piibéhem infekci, ale také deficitem aldosteronti, gmz novorozenci hrozi
zavazny metabolicky rozvrat.

Neklasicka forma se vyskytuje mnoh&asgji nez forma klasicka a uétSiny postizenych
déti neni novorozeneckym screeningem zachycena. fbatoa je zpravidla mirna a Zivot
novorozence neni ohrozen. Virilizace se manifegtogictji v pubert a adolescenci.

Mezi hlavni dvody provadni novorozeneckého screeningu CAH ipatedostaténost
klinické diagnostiky potencionairfatalni choroby a dasné diagnoza klasické formy CAH se
solnou poruchou, ktera zabrani Zivot ohroZujicimetaholickému rozvratu u postizenych
novorozend (prevence novorozenecké a kojenecké mortalityYivddem realizace
novorozeneckého screeningu CAH je tak&sné rozpoznani spravného pohlavi u divek
s €Zkou virilizaci zevniho genitalu, kdy se snizi gsylogicka z&Z rodiny, gipadré
I postizené divky. V neposledt@dé okamzité zavedeni dby u klasické formy CAH bez
solné poruchy zamezi budouci virilizaci i@gejde rozvoji fedtasné puberty se vSemi jejimi
nasledky.

Vletech 2001 - 2002 préfda pilotni studie s cilem potvrditubbZitost a pinos
novorozeneckého screeningu CAHCeské republice. Vysledkem studie byla prokdzéana
incidence CAH 1 : 9015. Novorozenecky screening Gé&BRalozen na stanoveni hladinyl7
— hydroxyprogesteronu v suché kapce kapilarni kmna filtracni kartcce pomoci
fluoroimunoeseje metodou DELFIA. Vygehi se provadi mezi 48 — 72 hodinami po narozeni
ditéte. Pokud byly novorozencigd odiErem podany kortikoidy, musi se provést zaznam do
Protokolu o vySéeni novorozence. Rescreening se provadi mezi 18. dnem Zivota dite

s porodni hmotnosti pod 1 500 g, dale u ¥&iemocnych novorozef@ 4. den po podani
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transfuze krve nebo kortikaid Novorozenecky screening CAH je vesgvtietim nefastji
provadgnym screeningem po screeningu fenylketonurie a &oi@ni hypotyreozy.

Pilotni studie prokazala, Ze novorozeneckyewing CAH je nezbytny, proveditelny
a inny. Na zaklad téchto fakti se vroce 2006 stalietim celoplosé provad&nym

novorozeneckym screeningenteské republice. (4, 5, 8, 9)
6 Dédiéné metabolické poruchy (DMP)

DMP jsou heterogenni skupinou it\ad vice nez 500tznych onemoaini. Vyznami se
podileji na morbidit a mortali¢ ve vSech ¥kovych skupinach, zvlaSu dti. Fricin maze byt
hned rkolik — ztrata aktivity witého enzymu, jeho aktivatoru nebo transportnihatginu.
Tim vznikd hromaéhi substratu nebo jeho patologickych metabplttoz vede k lokalnim
tkanovym ¢i systémovym projesn choroby. DMP pédi prevazié do skupiny ddicné
autosomal# recesivnich chorob. Incidence jednotlivych DMPjeka, ale celkovy vyskyt je
pone¥rné vysoky, odhaduje se minim&ma 1 : 1000. Mnoho paciénts rekterou DMP
unikne diagnostice, prototiie byt incidence jeStvysSi. Rozdily incidence viznych zemich
jsou zpisobeny jednak dostupnosti diagnostickych metodetggkou incidenci a znalostmi
jednotlivych lékan.

Klinické piznaky DMP jsou pestré a celkovzahrnuji rozsahlouradu symptora
v riznych kombinacich u jednotlivych DMP. Tyto symptosg/mohou objevit v kterémkoliv
véku, ale nejasgji se vyskytuji v novorozeneckém obdobi a&tstivi, mér castji
u adolescerit nebo dos@ych. Nekteré symptomy jsou vysoce specifické praitér DMP
(nag. specificky zapach), jiné mohou byt naopak nedjpéé a vyskytuji se u&Siny DMP
(hepatopatie, psychomotorickd retardace).

Diagnostika DMP neprobiha pouze na Kklinickévar, zobrazovacich metodach nebo
standardnich bioptickych vyZehich. Rada DMP totiz nema jednozigy klinicky obraz
analyza DNA pop RNA. Z tohoto dvodu probiha diagnostika dvojimigmbem — bd jako
popula&ni screening u vSech osob itém Useku populace (n@movorozenecky screening
PKU) nebo jako vykrovy screening u vybranych osob, které maiizpaky vedouci
k podezeni na gkterou DMP.

Nekteré DMP, zvla& metabolické poruchy aminokyselin, sacharal mastnych kyselin,

musi byt I€eny specialnimi dietami nebo podavanim vitaminoviofaktort (latka, ktera
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pusobenim s jinou latkou, apobi zesileni jehoc¢inku). Nékteré DMP jsou nelételné, maji
progresivni pitbé¢h a beznaginou prognézuRadu DMP Ize cile prenatald diagnostikovat
vySetenim metabolit v plodové vod a stanovenim aktivity enzymu nebo mutace
v choriovych kicich. (8, 9, 18, 20)

6.1 Fenylketonurie/hyperfenylalaninémie (PKU)

Historie fenylketonurie zdna roku 1934 u norského profesora Asbjorna Fadlingen,
spolu se svym mladSim kolegouj pkoumani vzork mate dvou vyvojo¥ opozdnych diti
objevil novou a doposud nepoznanou reakci chloddlezitého s m&. Misto obvyklého
cervenohidého zbarveni se mq@ii kontaktu s chloridem Zelezitym zbarvila do zeleRa
dalSim rkolikatydennim zkoumani objevil latku, kterd totelené zbarveni Zigobila. Byla
to kyselina fenylpyrohroznova. Postupeiasu tento jednoduchy test pouZil u stoveki d
Z Gstavu pro duSe¥nopozané a naSel dkolik dalSich @ti s touto poruchou. Timto vznikl
prvotni screeningovy program fenylketonurie.

V Ceské republice (respektiveGieskoslovensku) se o palomi fenylketonurie zaslouzila
doc. Bohunka Blehov4, jedna ze zakladat€liniky déti a dorostu pi 3. Iékaskeé fakule
Univerzity Karlovy. Inspirovana profesorem Follimgezaala jako prvni cile& vyhledavat
déti s fenylketonurii. Postugn vySetila na tisice moéovych vzorki, prevazrie jedindi
z psychiatrickych l&ben. Fenylketonurii nalezlafiblizné u 0,4 % pacierit Zijicich
v Ustavech socialni pé. Na zakla# tohoto vysledku vzniklo jiz v roce 1960 dop&eni pro
détske lekde, aby cilen vySetovali mae ckti ve wku 6ti tydnmi pomoci chloridu Zelezitého.
Toto vySeteni bylo 0 15 let pozgi nahrazeno jinym povinnym vy§enim krve novorozetic
na hladinu fenylalaninu v 5. — 7. dnu po narozeni.

Fenylketonurieje vrozena geneticka metabolickd choroba, kterdsapuje poruchu
metabolismu fenylalaninu, aminokyseliny nezbytné pivot, vyskytujici se tégi ve vSech
potravinach s obsahem bilkovin. PKU vznika jako ledek deficitu jaterniho enzymu
fenylalaninhydroxylazy, ktery podtfuje premeénu fenylalaninu na tyrozin (aminokyselina).
Absence enzymu je #pobena mutacemi genu pro tento enzym. Zdravy jedpigima
béZnou stravu obsahujici fenylalanin, ktery se kriéngse do jater a tam je naslédn
zpracovan a vyuzit. MWle ¢loveka sPKU nedochazi, diky néomnosti
fenylalaninhydroxylazy, k roz&peni fenylalaninu. Tim vznikaji zplodiny, které jsgro
organismus toxické, coz vede k poSkozeni mozkuséedéé poruse ve vyvoji dte. Z DMP
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je PKU negastjSi piicinou mentalni retardace. Incidence PKU je odliSn&iznych
oblastech, neptSi vyskyt je v Irsku a Turecku, naopak nejdanylketonuriki miazeme
nalézt ve Finsku. V nasi populaci je vyskyt PKU dca8000. Biochemicky dzeme PKU
roz&lit do 3 skupin, a to na klasickou (ngsi forma), atypickou a benigni PKU. Jejich
rozdilnost je danaiznou koncentraci fenylalaninu v krvi¢btrpici PKU se po narozeni jevi
jako zdravé. ¥asna diagndza je zavisla na stanoveni hladiny &amjihu z krve novorozence
po narozeni. Ta stoupd, jakmile¢ma novorozenecipimat mléko, jehoz bilkovina z 5%
obsahuje pravfenilalanin. Biochemicka odliSnost se tedy neprbjened po narozeni, ale az
po rekolika dnech. Odér krve se proto provadi 48 — 72 hodin po naroZehy, dit prijima
mlénou stravu. Tim je zateno, Zze v dobodkéru bude hladina fenylalaninu natolik vysoka,
aby bylo mozné poruchu rozpoznat.

Hiznaky PKU se u dite z&inaji rozvijet od druhého &sice Zivota. Kojenec zpravidla
castorihd a zvraci a jeho miamé typicky zapach po my&inKiZe je suchda, drsné&asto
s piitomnosti ekzérin nebo jinych koZznich onemogm. U 1/3 postizenychdti se vyskytuji
zachvaty keci. Pro di¢ s PKU jsou typické sitlé vlasy, bleda pkea swtle modré 6i.
U casti jedind se objevuje vystoupla horntelist a Siroké rezaky s mezerami.
Psychomotoricky vyvoj zdna zaostavat jiz okolo 9. dsice Zivota. Rozsah retardace poté
zAavisi na stupni enzymového deficitu a na&ldtily byl mozek vystaven zvySené hladin
fenylalaninu.

V souwasnosti je PKU stale nevyiéelnym onemocénim, jeji |&ba spdiva
v celoZivotnim dodrZovani specialni diety s cilenmizg koncentraci fenylalaninu a jeho
metabolifi v krvi, a tim zabranit jeho negativnimuiriku na mozkovou tkd Omezeni fjmu
bilkovin je individualni a zavisi na i tolerance jedince k fenylalaninu. Podkw ditte
a jeho vyzivovych pdeb je nezbytna bilkovina nahrazovanaélou snesi esencialnich
aminokyselin bez fenylalaninu. &8bné pipravky dodavaji pgebné aminokyseliny a navic
jsou obohaceny o vitaminy, mineraly, stopové pruykpty a L-karnitin. Dieta i PKU pati
k jedné z nejfisrgjSich diet wibec. Jideliek musi obsahovat, na rozdil od jinych diet,
limitované a neustale vazené porce jidla. Nejigvstudie o PKU doportwiji dodrzovani
specialni diety po cely Zivot. Nezbytné u jedins PKU je také genetické poradenstvi
v souvislosti s planovanim ragivstvi. Zeny s PKU musi ve fertilniméku dodrzovat dietni
opateni, aby se ifedeSlo nezadoucimuigobeni vysokych hladin fenylalaninu na mozek
plodu Ehem jeho vyvoje. V satasné dob Zije v Ceské republice asi 450 fenylketonuirik

Zavedeni celoploSného novorozeneckého scrgerandostupnost kvalitni &iané &by

vyrazreé snizilo vyskyt mentélnich retardaci u jedircPKU. Screening se provadi u vSech
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Zivé narozenych novorozeadd8 — 72 hodin po porodu. Odebird se vzorek kapillrve,
neiastji z paty novorozence, na stanoveni obsahu femjlaav krvi. U novorozent

s porodni hmotnosti pod 2 500 g se 10. — 14. depgvodu provadi rescreening. Krevni
vzorky se odebiraji na oditovou karttku pro PKU a po zaschnuti krevnich kapetédném
vypInéni Protokolu pro vySéeni novorozenc se odesilaji do ifslusné screeningové
laboratde. Pokud je laboratbnalezen miré zvySeny obsah fenylalaninu ve vy®staném
vzorku krve, pak je laborato pozadan obvodni pediatr vy&®taného novorozence
o kontrolni vzorek kapilarni krve odebrany na &dlou karttku pro PKU. Jestlize je
nalezena gtdni nebo vysoka koncentrace fenylalaninu ve vggahém vzorku krve, pak je
dit¢ okamzit pozvano k hospitalizaci a je zahdjertssloisSna léba.

Zpracovani screeningu PKU prowgidv Ceské republice tato pracowst

- Klinika déti a dorostu Fakultni nemocnice Kralovské Vinohradyaboratd
novorozeneckého screeningu,

- VSeobecna fakultni nemocnice v Praze, Ustalicthych metabolickych poruch,

- Fakultni nemocnice Brno, Pracowstdétské mediciny, OKBH, Laborato
novorozeneckého screeningu

- Fakultni nemocnice s poliklinikou, Ustav klinickéobhemie Ostrava Poruba. (5, 8,
11,12, 14, 23)

7 Cysticka fibréza (CF)

Cysticka fibr6za, nebo také mukoviscidoza,ngiasejSi dédicné prenosné chronické
onemocgni se zavaznou prognézou, které jaisgbené fitomnosti mutaci genu CFTR
(bilkovinny produkt genu pro CF). Tim vznika poracffenosu soli na b@iné membra
a vznikne vysoky obsah soli v potu. PrvnditCF bylo diagnostikovano jiz v roce 1946. CF
postihuje jedno z 2 500 az 3 000 narozenyéth d kazdy 26. — 33. jedinec je zdravym
nosicem mutace v genu CFTR. Je$ta konci 50. let minulého stoleti sétids CF dozily
Vv praméru 6 mesial, v sokasné dob se pacienti s CF dozivaji 30 — 35 let. Toto onamioic
napada pedevSim respitani, travici a reproduini systém. NejastjSi a z hlediska ohrozeni
Zivota i nejnebezpmejSi je postiZzeni respitaiho systému, kde u zdravych lidi jsounky
dychaciho a zazivaciho traktu pokrytgkym tekutym hlenem. Zatimco u pacienta s CF jsou

tyto buiky pokryty hustym a velmi vazkym hlenem, ktery j& aOkrat hustSi nez
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u zdravych lidi. Ten poté drazdi a ucpava dychasfyca zaficinuje ¢asté bakterialni infekce

Hiznaky CF se objevi jiz kratce po narozeni. Novorozengurospiva a strada, objevuje
se stevni nepiichodnost zfisobena objemnou stolici a protrahovany novorozenéd&rus.

V pozajSim wku jsou ¢asta chronickda onemogmi dychacich cest, opakujici se kaSel,
recidivujici pankreatitidy, palkovité prsty, pomalytrst, vyrazg slany pot, snizena fertilita
u zen a v 98 % sterilita u miuz

Diagn6za CF se stanovuje na zakladinickych symptoni a vySeteni koncentrace
chloridi v potu pomoci specialnich potnich testakladem pé&e je Wasna diagnostika, ktera
umoziuje co nejasrejSi zahajeni terapie.

L&ba CF musi byt komplexni, vedena zkuSenymi odbgraikant¢iena na léeni infekce,
prichodnost dychacich cest a dobry stav vyZivy. Poostani diagnozy by tha nasledovat
dukladna edukace ro&li o povaze onemoeéni, moznostech by, o spravné technice
udrzovani pichodnosti dychacich cest, o vy&ia dikladné hygies. Neménrt dulezité je
pravidelné ambulantni vygewvani.

Jelikoz ¢asna diagnostika CF je obtizna, novorozenecky sirgeCF je v soéasnosti
Zivot. Pilotni studie novorozeneckého screeninguyp@itshla v letech 2005 — 2006. Z 76 000
vySetenych novorozenc jich 11 nelo CF. Tato studie prokazala, Ze novorozenecky
screening je uzitemou a proveditelnou metodou zd&jfici jednotnou diagnostiku CF.
Novorozenecky screening CF se provadi wggdi kapilarni kapky krve odebrané z paty
novorozence 48 — 72 hodin po porodu. Zakladem sorge je vySaeni imunoreaktivniho
trypsinu (IRT), ktery je produktem slinivkyiBni a jehoz koncentrace v krvi byva &tids CF
0 neco vysSi nez udi zdravych. Pokud je koncentrace IRT zvySena,auigé druhy krok,

a to DNA analyza mutaci CFTR genu. Pokud jsou maigZ2 mutace, diagnoza CF je velmi

pravéEpodobnd a diti je proveden potni test, ktery vykduripadnou zarnu. (1)
8 Selektivni screening

J Fendrychovg;Selektivni screening se provadi u novorozerktesi maji predispozici
pro urcitou poruchu nebo onemodm.” Je realizovan pro vrozené poruchy s familiarnim
vyskytem. Wasna diagn6za nemoci u novorozence otevird mozilestého genetického

poradenstvi v nasledujiciméhiotenstvi a déti zajisti wWasnou pé&. Do selektivniho
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screeningu pét sonograficky screening mozku, screeningové wgaétsluchu a screening

retinopatie u nedonoSenychti

8.1 Sonograficky screening mozku

Sonografie mozku se vramci novorozeneckéhmesingu provadi u novorozenc
s porodni hmotnosti pod 1 500 g, po operativnictogech s pouzitim vakuumextraktoru
nebo porodnickych klesti, u staypo asfyxii, septickych stavechjekich, po dlouhodobé
intenzivni péi nebo u dti s neurologickou problematikouid® otevenou velkou fontanelu

je mozny idedlni ultrazvukovyfistup k mozku novorozence.

8.2 Screeningoveé vysSéeni sluchu

Mriviw s

velmi vaznou poruchu v komunikaci. Od narozeni ywsl dit ma jen malou Sanci, Ze se
nékdy nauti mluvit, ¢ist a psat. Pokud je vSak sluchova vada v ramcomaeneckého
screeningu diagnostikovana a&déa as, ma di velkou Sanci na normalni vyvoj. Brzké
odhaleni poruchy sluchu je nutné pr@asnou korekci sluchové vady fapomoci sluchadla
nebo kochlearniho implantatu, které ungz normalni a firozeny vyvoj jedince. Jestlize se
novorozenecky screening nerealizuje celopipgeni was odhaleno az 30 — 40 % vrozenych
sluchovych vad. Bez screeningového viesit je sluchova vada u &i¢ odhalena po#nmné
pozd, v priméru mezi druhym aZtvrtym rokem Zivota. Incidencezkych sluchovych vad je
u fyziologickych novorozeric 1 : 1 000, u rizikovych novorozeito je 20 az 40 : 1000.
Cilem novorozeneckého screeningu §asmé odhaleni sluchovych vad u novorozenc
aby brzka rehabilitace co nejvice sniZila negatidopad sluchové vady na #itv Ceské
republice se zatim celoploSny novorozenecky scngesiuchu neprovadi Zidodu absence
pottebné legislativy. Za zminku stoji, ze&kolik dalSich onemocmi, ktera se vyskytuji
v populaci méa castji nez sluchové vady, jsou vramci novorozeneckéuwoeeningu
sledovana u vSech &warozenych &i, nag. fenylketonurie. Resto kktera pracovist jiz
novorozenecky screening sluchu protjad rizikovych novorozenc Jde nap o Fakultni
nemocnici Motol, Ostravu nebo PizeZa rizikové jsou povaZzovani novorozenci, u ktérge
v rodire vyskytla porucha sluchu, s vrozenymi malformacéaku a hlavy, s &kymi

infekcemi, po dlouhodobé intenzivnigdé@ s hmotnosti pod 1 500 g. Od roku 2008 se plosny
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novorozenecky screening sluchuéaaprovadt u vSech novorozeficnag. v Pardubické
krajské nemocnici.

K diagnostice sluchovych vad sedasjgji pouziva néieni otoakustickych emisi (OAE),
které je pondrné nenareéné, trva wkolik sekund a je obvykle provado 2. — 5. den po
porodu zkuSenymi a proskolenymi sestrami z novarezkého odéeni. (Riloha F)
Novorozenec umishy v tiché mistnosti musi by€bem n&eni klidny. Ristroj metici OAE
zobrazuje pouze dva mozné vysledky — pozitivituanekegativitu vySéeni. Jsou-li emise
vyvolany, je téndt jisté, Ze novorozenec poruchu sluchu nema. Pokwygledek negativni,
coZ muze zapicinit pritomnost plodové vody ve isdousi nebo pouze technicka zavada,
meéreni OAE je pateba zopakovat. Jestlize i nasledujicéiemi nevyvola OAE, je dit
odeslano do specializovaného centréislgsnym technickym a personalnim vybavenim.

Novorozenecky screening jako metod@asné diagnostiky sluchovych vad ma zasadni

vyznam pro piznivy vyvoj dite.

8.3 Novorozenecky screening retinopatie u nedonoSga déti

Retinopatie (patologické zmy sitnice a jejich cév) postihujerguevSim nezralé,
piedcasreé narozeneé &i. Screening retinopatie ma za cil diagnostikgegtpatateeni stadia,
kdy se da vhodnou ¢éou pedejit Zkému poSkozeni zraku &ie. VySeteni se provadi
u v8ech novorozerics hmotnosti nizSi nez 1 200 g po kyslikové terapivni vysaeni
novorozence by se #lo provést az po dosazeni 32. tydne gestace. TkhnySeteni
a hodnoceni @miho pozadi u f@diasr® narozenych &i vyZzaduje zkuSeného oftalmologa
a tmaveé prosedi kthem vySaiovani. Novorozenci se 30 minutgal vySetenim rozkapaji &
za (Eelem mydridzy (rozgéni) zornic. Nejastji pouzivana Mydriatika jsou Homatropin
nebo NeoSynephrin. P aplikaci je teba dbat na deni pgebyteénych kapek

a zabramni preteeni roztoku z jednoho oka a do druhého. (5, 13, 16)
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VYZKUMNA CAST
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9 Metodika vyzkumu

HedloZzena bakatéka prace je teoreticko — vyzkumného charakterjim jhlavnim cilem
je zjistit, jaké maji &hotné Zeny a Zeny, které jsou jiz matkami, inforenac
0 novorozeneckém screeningu.

NejvhodgjSi metodikou bylo dotaznikové $eni. Zhotoveny dotaznik byl zcela
anonymni a skladal se z 18 otazek.

V dotazniku jsem pouzilaizné typy otazek. Obsahoval u¥ené dichotomickétazky,

kde respondentky vybiraly Zkolika moznych odposdi, dale_uzakené vylgrové otazky,

kde respondentky vybraly jednu nabizenou alteroatiebo otazky uz@ené Skalovekteré

slouzily ke zjiSéni nazot respondentek. Odpedi zde Zenyiadily pomoci ¢islic dle
subjektivnich nazdr. Dale se v dotazniku objevily otazky poloutene kdy oslovené Zeny
uptesnily zvolené odpadi. Pouzila jsem i_filtréani druh otazek, které strovaly
respondentky k nasledujicim otazkam, nebo kontrdtnh otazek, které @égily pravdivost
piedeslych odpaxdi.

Rozdala jsem celkem 67 dotaZnik obdobi od listopadu 2009 do konce ledna 2010.
Z toho se mi 4 dotazniky nevratily a 3 byly vyghé neudpls. K vyzkumu jsem tedy pouzila
60 sprava vyplnénych dotaznik. Dotazniky jsem rozdavala ciken Kralovéhradeckém kraji
(v okoli svého bydli®) a kraji Pardubickém — v Pardubické krajské nenuicra.s. na
Gynekologicko — porodnické klinice (Oéldni rizikového &hotenstvi, kardiotokograficka
ambulance) ghotnym Zendm a Zenam, které maji jiz eMdidti. Tyto skupiny ciled
porovnavam, analyzuji a nasledinterpretuji ve vysledcich vyzkummrdsti.

Ziskana data jsem nejprve zhodnotila a zpreov Microsoft Office Excel, kde jsem
nasleds vytvorila tabulky a grafy k jednotlivym otazkam. PouZiem vzorec pro relativni

cetnost. Dotaznik je uveden Yilpze.(Riloha G)
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9.1 Vyzkumné zangry

1. Domnivdm se, Ze &Sina dotazovanych Zen neni spokojena s kvalitolorrmaci
0 novorozeneckém screeningu.

2. Predpokladam, Ze &Sina respondentek nezna nemoci, na které je npgpnexky
screening zasten.

3. Domnivam se, Ze vicera#ty budou mit vice informaci o novorozeneckém sdregn
nez prvorodiky.

4. Predpokladam, Ze informace o novorozeneckém screenmgfastji podaval Zenam

po porodu personal z novorozeneckehodteld, kde se détnarodilo (Iékai, sestry).

9.2 Frehled pouzitychéetnostnich veltin

N.covvvveevnnennn..... F0Zsah souboru

Nicee e eeeienans symbol pro vyjateni absolutnéetnosti
fi.oeieoiiiieeoien.... Symbol pro vyjateni relativnicetnosti
Suma ) ............celkovy soudet

Vzorec pro vypoet relativnicetnosti v procentecti; (%) = pa‘et n x 100 /vyzkumny vzorek.
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10 Analyza a interpretace vysledi

Otazka¢. 1
Jste:
a) Te¢hotna atekéate své prvni dit
b) téhotna atekate své druhéiti, ...) dig,

c) jiz matkou dikte/ckti a nejstedhotna.

Tab. €. 10.1 Sodasny stav respondentek

Stav n; f; (%)
tehotnacekajici prvni di¢ 18 30,00
téhotna jiz s digtem/cEtmi 20 33,33
Zena s détem/dEtmi, neni Ehotna 22 36,67
D 60 100
25
22
20

20

)

c

% 15

c

o

73

o 10

9]

0

g 5

0 T
téhotna Cekajici prwnidité¢  té€hotna jizs ditétem/détmi Zena s ditétem/détmi, neni
téhotna
stav

Graf ¢. 10.1 Sodasny stav respondentek

Cilem prvni otazky bylo roztit respondentky do 3 skupin, a to n#ndtné Zeny, které
cekaji své prvni dé dale nadhotné, kter&ekaji druhé ¢eti, ...) dit a na Zeny, které v déb
sbéru dat nebyly ¢hotné, ale jsou jiz matkami. Osmnact (30,00 %) zimtanych Zen, bylo
téhotnych acekalo své prvni dit 20 (33,33 %) respondentek bykhotnych, ale jsou jiz

matkami a 22 (36,67 %) Zen nebyhdtnych a jsou matkami. (Tat.10.1, Grak. 10.1).
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Otazka¢. 2
Vék VaSeho ditte/VasSich dti je:
(Na tuto otdzku odpovidejte pouze v toifppcE, Ze v otazce. 1 jste zvolila moznost B nebo
C).
a) Do 0 let,
b) nad 10 let.

Tab. €. 10.2 \Bk déti respondentek

el cekajlc! ‘E"Uhe i) Zena s diétem/détmi,ne téhotna
Vek dité
n fi (%) n fi (%)
do 10 let 17 85,00 20 90,91
nad 10 let 3 15,00 2 9,09
> 20 100 22 100
25
20
é 20 -+ 17
e
L 15
c
8. 10 .
4
B 5 S 2
o [ .
o o0
do 10 let . nad 10 let
Vék
B téhotna zena s ditem/dtmi
O Zena s détem/dstmi, ne ghotna

Graf ¢. 10.2 \Ek déti respondentek

Druha otazka je zaitena na ¥k déti 42 respondentek, které v dobkeru dat byly jiz

dité/dsti do 10ti let wku a 3 (15,00 %) ditdéti starsi 10ti letCetnost Zen s ditem/dtmi,
které nebyly v dob skéru dat €hotné byla 22. Z toho 20 (90,91 %) Zeslondité/déti mladsi
10ti let a 2 (9,09 %) Zeny ditéti starSi 10ti let. U respondentekepaZzovaly dti mladsi 10ti
let. Ani jedna dotazovanda Zena rigmsowasreé déti mladsSi 10 let a starSi 10ti let. Vzhledem
k velké gevaze respondentek sa@m/cEtmi mladSich 10ti let, vysledky této otazky dale
neporovnavam. (Tals. 10.2, Grak. 10.2).
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Otazka¢. 3

Jaké je VaSe nejvySsi dosazené tdni?
a) Zakladni,
b) stredni odborné (bez maturity),
c) stredni odborné (s maturitou),
d) vySSiodborné,

e) vysokoskolské.

Tab. €. 10.3 Vzdlani respondentek

Vzdélani n; f; (%)
zakladni 1 1,67
stredni odborné (bez maturity) 14 23,33
stredni odborné (s maturitou) 26 43,33
vySSi odborné 7 11,67
vysokoSkolské 12 20,00
> 60 100
30
26

« 25

)

é 20

é 151 - 12

4

= 7

83

5 4
O _ T T T T 1
zakladni stfedni odborné stfedni odborné ws3sSiodborné  wysokoSkolské
(bez maturity) (s maturitou)
Vzdélani

Graf ¢. 10.3 Vzdlani respondentek

DalSi otdzka zkouma nejvysSi dosazeneland respondentek v délsbiru dat. Pehled
zjiStenych Udaj je zakomponovan do tabulky a znazwrrv grafu. Nejvice dotazovanych
zen, 26 (43,33 %), dosahldetiniho odborného vatni (s maturitou)Ctrnéct (23,33 %) Zen
dos&hlo sedniho odborného vEtni (bez maturity). Zen s vysokoskolskym ¥shim bylo
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12 (20,00 %), 7 (11,67 %) Zergho vysSi odborné vzdani a 1 (1,67 %) Zenadta zakladni
vzaklani. (Tab.¢. 10.3, Grak. 10.3).

36



Otazka¢. 4

Ve kterém kraji bydlite?
a) Kralovéhradecky,
b) Pardubicky,

Tab. ¢. 10.4 Rozdleni kraja

Kraj n; fi (%)

Kralovéhradecky kraj 30 50,00

Pardubicky kraj 30 50,00

y 60 100

35 4

30 -

25 1

20

15 4

10 1

Pocet respondentek

Kralovehradecky kraj Pardubicky kraj
Kraj

Graf ¢. 10.4 Rozdleni kraja

Tato otazka roztila respondentky na 2 skupiny. ®Hkitaly 30 (50,00 %) Zen a jsou
porovnavany v otazae 6, 11, 14, 15 a 17. (Tab. 10.4, Grat. 10.4).
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Otazka¢. 5

Novorozenecky screening je:

a) Soubor vyséeni, ktera se provadi u novorozénza W&elem Wasného odhaleni
vrozenychei dédicnych vad,
b) celkové specialni vySe&tni novorozence po porodu prowdd jen ve fakultnich
nemocnicich a neni hrazeno pégignami,
c) pravidelné rentgenové a ultrazvukové videt dlané opakovah novorozeném
do 4 tydrii po porodu.
Tab. ¢. 10.5 Novorozenecky screening
stiredni stiredni
Zvolené zakladni odborné bez | odbornés | vySSi odborné] vysokoSkolské
odpowedi: maturity maturitou
N; fi (%) N; fi (%) N; fi (%) N; fi (%) n; fi (%)
odpovd A 1 100,00 12 85,71 24 92,31 5 71,43 11 91,b7
odpowd B 0 0,00 1 7,14 1 3,85 0 0,00 1 8,33
odpowd C 0 0,00 1 7,14 1 3,85 2 28,57 0 0,00
> 1 100 14 100 26 100 7 100 12 100
30
25 | 24
4
D 20 -
c
(]
-g 15
S 12 11
(%2}
L 10
3 5
g °] 2
1 1 1 1 1 . 1
o 0 O | 0 ] | 0
zakladni stfedni odborné bez stfedniodborné s wsSiodborné vysokoSkolské
maturity maturitou m odpow&d A
Vi, O odpoved B
Vzdélani respondentek @ odpov&d C

Graf ¢. 10.5 Novorozenecky screening

Touto znalostni otdzkou jsem zji&vala, kolik dotazovanych Zen vi, co je novorozégec

screening. Respondentky jsem rél#d do 5ti skupin podle jejich dosaZzeného &aai. Prvni

skupina respondentek (Zeny se zakladninéhanim) obsahovala pouze 1 respondentku. Tato
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1 (100,00 %) Zena zvolilgpravnou odpowd’, tedy, Zenovorozenecky screening je soubor
vySeteni, kterd se provadji u novorozenai za Welem Wasného odhaleni vrozenychi
dédi¢nych vad.

Ve druhé skupth(Zzeny se sednim odbornym vz#anim bez maturity) zvolilo spravnou
odpovd 12 (85,71 %) zen. Jedna (7,14 %) Zena &lmanovorozenecky screening za
celkové specialni vySetni novorozence po porodu pro¥ad jen ve fakultnich nemocnicich,
které neni hrazeno pofisvnami. Taktéz 1 (7,14 %) Zena povazuje novorozgnecreening
za pravidelné rentgenové a ultrazvukové et dtlané opakovah novorozenaém do 4
tydni po porodu.

Ve teti, nejpdetnsjSi skupirg (Zeny se $ednim odbornym vz#anim s maturitou) zvolilo
24 (92,31 %) Zen spravnou odgdy 1 (3,85 %) Zena zvolila moznost B a ré@m (3,85 %)
moznost C.

Ve ¢tvrté skupir (Zeny s vySSim odbornym udénim) ozndilo spravnou odpasd” 5
(71,43 %) zenmoZznost Bnezvolila Zadné (0,00 %) respondentka a 2 (28,5Zény vybraly
moznost C.

V posledni skupin (Zeny s vysokoSkolskym vznim) ozndilo 11 (91,67 %)
respondentek spravnou moznost, 1 (8,33 %) ZenalaZwobznost B a moznost C nezvolila
Z&dna (0,00) Zena z této skupiny.

Cilem této otazky bylo zjistit a porovnat av&tl zmirgnych 5ti skupin o novorozeneckém
screeningu. Domnivala jsem se, Ze Zeny s vySSigs@keSkolskym vzélanim budowastji
volit spravnou odpaosd’ nez zbyvajici skupiny Zen, ale tato damke se nepotvrdila. U vSech
5ti skupin ntla vyraznou pevahu spravna odp&¥. Vysledek této otdzky ukazuje, Z&sina
dotazovanych Zen vi, co je novorozenecky screebemohledu na to, jaké maji dosazené
vzklani. (Tabg. 10.5, Grak. 10.5).
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Otazka¢. 6

Navstvujete (nebo jste nav&vovala) predporodni kurz?

a) Ano - pravidelg vSechny kurzy,

b) ano, ale oias jsem vynechala,

C) ne.

Tab. ¢. 10.6 Nav&vnost predporodnich kurzi

Kralovéhradecky kraj Pardubicky kraj
Navstévnost kurza
n; f; (%) n; f; (%)
ano - pravidel&vsechny kurzy 6 20,00 7 23,33
ano, ale obas jsem vynechala 9 30,00 3 10,00
ne 15 50,00 20 66,67
> 30 100 30 100
25
20
20 A
% 15
€ 15
S
c 9
o 10
2 6
o
0
o
o 0 -
ano - pravidelné Sechny ano, ale obc¢as jsem ne
kurzy wnechala m Kralovéhradecky kraj
Navstévnost kurz G O Pardubicky kraj

Graf ¢. 10.6 Navdvnost predporodnich kurzi

VySe uvedeny graf zobrazuje né&vsiost gedporodnich kurz v Kralovéhradeckém
a Pardubickém kraji. V Krélovéhradeckém kraji 6 ,(D %) respondentek nawgovalo
pravidelr® predporodni kurz, 3 (30,00 %) dotazované Zergdporodni kurz navdtovaly
nepravidelg@ a 15 (50,00 %) respondentelkiedporodni kurz neabsolvovalo. V kraji
Pardubickém pravideth navstvovalo pedporodni kurz 7 (23,33 %) respondentek, 3
(10,00 %) Zeny kurz nav&tovaly nepravidel& a 20 (66,67 %) jich f@dporodni kurz nikdy

nenavstivilo.
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V obou porovnavanych krajickétgina zen pedporodni kurz nenavdtovala, coz mze
nazng&ovat, Ze &¢hotné Zeny v saiasné dob nemaji o tyto kurzy zajem a mohou davat
piednost jinym zdra@jm informaci, nap internetu, ktery je v s@asné dob nejrozsfergjSim
informanim meédiem, nebouznym ¢asopism zangienym na &hotenstvi a porod. Tato

otazka je dale analyzovana v nasledujicich 2 otdzkdab <. 10.6, Grak. 10.6).
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Otazka¢. 7
Byly sowasti kurzu i informace o novorozeneckém screeningu?
(Na tuto otdzku odpovidejte pouze v tolfppc, Ze v otdzce. 6 jste zvolila moznost A nebo
B)
a) Ano,
b) ne.

Tab. €. 10.7 Informovanost na fredporodnich kurzech

Informovanost o novoroz. screeningu n; fi (%)
ano 11 44,00
ne 14 56,00
Y 25 100
16
14
o 12 11
<)
$ 10
2
o] 8
7
L 6
>§ 4 |
a
2 .
0 _
ano ne
Informovanost o0 novoroz. screeningu

Graf ¢. 10.7 Informovanost na ffedporodnich kurzech

Otazka:. 7 je filtratni, proto zde hodnotim pouzedignéné odpokdi z predchozi otazky.
Z tohoto divodu je otazka @ena pouzeétm respondentkam, které nas&ivaly predporodni
kurz, a to bd pravidelr#, nebo nepravidetn Graf znazatuje, zda byly informace
0 novorozeneckém screeningu &asti gredporodnich kurez Jedenact (44,00 %) Zen uvedlo,
Ze predporodni kurz obsahoval informace o novorozeneckémeningu, 14 (56,00 %) Zen
uvedlo, Ze nikoliv. Z této otdzky vyplynulo, Zéegporodni kurzy se odoo vice zamuji na
téhotenstvi a porod nez na novorozence. (€ah0.7, Grak. 10.7).
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Otazka¢. 8
Kdo Vas na kurzu informoval o novorozeneckém screengu? (MiZete uvést vice
odpowdi.)
(Na tuto otazku odpovidejte pouze v tofippcE, Ze v otazce. 7 jste zvolila moznost A)
a) Porodni asistentka,
b) Iéka z porodnicko-gynekologického ogdni,
c) pediatr,
0 ) T 1151 (o [0 1)/

Tab. ¢. 10.8 Vedeni pedporodnich kurzi

Kdo informoval o novorozeneckém screeningu n; fi (%)

porodni asistentka 7 63,64

lékar z porodnicko-gynekologického ogdni 2 18,18

pediatr 1 9,09

nékdo jiny 1 9,09

3 11 100
7o% 63,64%

18,18%

Informovanost v %
w
o
2

porodni asistnekta |ékaf z gyn-por odd. pediatr nékdo jiny

Kdo informoval o novoroz. screeningu

Graf ¢. 10.8 Vedeni pedporodnich kurza

Otazkac¢. 8 navazuje naipdchozi otazku a zjije, kdo &hotné Zeny informoval
na gedporodnich kurzech o novorozeneckém screeningaf Gredeny vySe znazarje,
Ze v7 (63,64 %) ippadech to byla porodni asistentka, dvakrat (1868 eny informoval
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lékar z gynekologicko — porodnického afleni, v 1 (9,09 %) fipac to byl pediatr a 1 (9,09
%) Zena uvedla, Zeskdo jiny, konkrétg dula. Z této otdzky vyplyva, Ze porodni asistentky
dokonce i |ék# z gynekologicko porodnickych odi@nich informuji budouci matky
0 novorozeneckém screeningastji nez pediat. Diavodem niize byt to, Ze porodni
asistentky neépstji vedou gedporodni kurzy a poskytuji nejkompl&jgi informace jak

o &hotenstvi, porodu, ale i o novorozenci. (Tahl0.8, Grak. 10.8).
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Otazka¢. 9

Novorozenecky screening seétl na:
a) casny x pozdni,
b) povinny x nepovinny,

c) divi x chlapecky.

Tab. €. 10.9 CEleni novorozeneckého screeningu

téhotné Zenycekajici téhotné Zeny s Zeny s dittem/détmi,
Daleni prvni dité ditétem/détmi ne t¢hotné
n; f; (%) n; fi (%) n; f; (%)
¢asny x pozdni 13 72,22 12 60,00 11 50,00
povinny X nepovinny 5 27,78 8 40,00 11 50,0
diwvei x chlapecky 0 0,00 0 0,00 0 0,00
> 18 100 20 100 22 100
14 13 o
12 1 1111

< 10 -

2 8

g 8

c

2 6 5

[])

o

L 4 7

[]

S

e 0 0 0

O T T
téhotné Zeny Cekajici prwni dité  téhotné Zeny s ditétem/détmi Zeny s ditétem/détmi, ne
téhotné
Rozd éleni | ¢asny x pozdni
O povinny x nepovinny
O divei x chlapecky

Graf ¢. 10.9 EEleni novorozeneckého screeningu

V této otazce porovndvam znalosti respondentekleni novorozeneckého screeningu.
Hodnotim zded&hotné Zenyekajici své prvni dit thotné Zeny s ditem/ctmi a Zeny, které
v dok® skiru dat nebyly ¢hotné, ale jsou matkami. V prvni skupirespondentek ghotné
Zenycekajici prvni di¢) 13 (72,22 %) Zen oztigo prvni moznost, tedy Ze se novorozenecky
screening i na ¢asny a pozdni. Ve druhé skupitchotné Zeny s ditem/ctmi) takto
odpowdélo 12 (60,00 %) Zen a 11 (50,00 %) Zen imi tskupiny (Zeny s ditem/cEtmi, ne
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tethotné) si rovez myslely, Ze se novorozenecky screeningli dna casny
a pozdni. Spravhou odpo¥d’, Ze novorozenecky screening sedéli na povinny
a nepovinny, zvolilo v prvni skupig 5 (27,78 %) Zen, ve druhé skupiB (40,00 %) Zen
a 11 (50,00 %) zen se rozhodlo pro spravnou moaregeti skupi. Ani jedna (0,00 %)
z 60 dotazovanych Zen si nemysli, Ze se novorokgresreening &i na diwi a chlapecky.
Vysledek ukazuje, Zestgina Zen v prvni a druhé skupia polovina Zen zedti skupiny
rozclila chybre novorozenecky screening rasny a pozdni. To 8déi o nedostatné

informovanosti ¥tSiny dotazovanych respondentek. (Tahl0.9, Grak. 10.9).
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Otazka¢. 10

Patfi kalmetizace do novorozeneckého screeningu?
a) Ano,
b) ne.

Tab. €. 10.10 Znalost kalmetizace

téhotné Zenycekajici téhotné Zeny s Zeny s diktem/détmi,
n; fi (%) N fi (%) n fi (%)
ano 10 55,56 10 50,00 8 36,36
ne 8 44,44 10 50,00 14 63,64
> 18 100 20 100 22 100
16
14
14
12
2 10 10
10
3 8 8
o 8
o
L 5
3
o 41
a
2
0 1 ‘
téhotné Zeny Cekajici prwni dité  téhotné Zeny s ditétem/détmi Zeny s ditétem/détmi, ne
téhotné
W ano
Rozdéleni One

Graf €. 10.10 Znalost kalmetizace

V otazce ¢. 10 respondentky odpovidaly na otdzku, zda tipadtalmetizace
do novorozeneckého screeningu. Znovu jsem se&idlama srovnani uz vyse hodnocenych 3
skupin dotazovanych Zen. Deset (55,56 %) Zen z mkapiny (Ehotné Zenyekajici prvni
dit¢) si mysli, Ze kalmetizace gatlo novorozeneckého screeningu, &#nl10 (50,00 %) Zen
ze druhé skupiny #adilo kalmetizaci do novorozeneckého screeninge &eti skupiri si
totéZz mysli 8 (36,36 %) Zen.

Spravnou moznost Zekalmetizace nepaki do novorozeneckého screeningwvolilo 8
(44,44 %) Zen z prvni skupiny, ve druhé skdgptio bylo 10 (50,00 %) Zen a néfsi
zastoupeni spravnych odpoh' néla treti skupina, kde 14 (63,64 %) Zen zvolilo spravnou

47



moznost. Z vySe uvedeného grafu vyplyva, Ze Zenyieté skupiny maji lepSi informace
o kalmetizaci nez Zeny ze zbylych dvou skupin. @rekupina Zen mé stejny & spravnych
i Spatnych odpaosdi a u prvni skupiny ii@vazuji Spatné odpeédi. Divodem niize byt, Ze

VT

tuberkuléze. (Taks. 10.10, Grag. 10.10).
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Otazka¢. 11
Setkala jste se Bkde s informatnimi materialy o novorozeneckém screeningu (nap
brozury, prospekty, apod.)?

Q) ANO — KO8 2. ittt e e e e ,

b) ne.

Tab. ¢ .10.11 Materidly o novorozeneckém screeningu

o Kralovéhradecky kraj Pardubicky kraj
Materialy
n fi (%) n fi (%)
ano 6 20,00 7 23,33
ne 24 80,00 23 76,67
> 30 100 30 100
30
25 1 23
X
[}
€ 20
[}
©
[
S 15
0
g
= 10
>8 6 7
o
0 -
ano ne
Materidly | Krélovéhradecky kraj
O Pardubicky kraj

Graf ¢. 10.11 Materidly o novorozeneckém screeningu

Jedenacta otazka rj&ala, jestli se respondentkykue setkaly s inform@imi materialy
0 novorozeneckém screeningu. Odgivporovnavam v Kralovéhradeckém a Pardubickém
kraji. V Kralovéhradeckém kraji se s infortmami materialy setkalo pouze 6 (20,00 %) Zen
a 24 (80,00 %) zen se s inforéndmi materialy nesetkalo. V kraji Pardubickém s¢€3,33
%) Zen s informénimi materialy setkalo a 25 (76,67 %) Zen nesetkalo

Respondentky z obou skupin, které zvolily mastn A, mohly doplnit, kde se

s informa&nimi materialy o novorozenecké screeningu setkdfechny Zeny tuto moznost
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vyuzily. Osm Zen uvedlo gynekologickou ambulanczefhy porodnické odteni a 1 Zena se
s materialy o novorozeneckém screeningu setkatnetické poradh

Z Grafu ¢. 11 vyplyva, Ze vobou krajich je nedostatek infamich material
0 novorozeneckém screeningu. Tento vysledekphekvapil, protoze jsem sergswdcila
o tom, Ze na novorozeneckych eétishich Pardubické krajské nemocnice, a.s. je dslstat
informaci o novorozeneckém screeningu v peédotformainich tabuli, ti&nych brozur
a fotografii. (Tab¢. 10.11, Grag. 10.11).
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Otazka¢. 12
Kdo by podle Véas nél informovat budouci matku o novorozeneckém screengu?
(Se'ad’te odpo¥di pomocicislic od nejdlezitéjSi po nejmea dulezite)
a) Odborné publikace,
b) sclovaci prostedky (TV, radiogasopisy,...),
c) v prenatalni poradn
d) rodina, gatelé...,
e) v porodnici novorozenecky personal,
f) obvodni gynekologicky Iéka
g) internet,
h) pediatr na pedporodnim kurzu.

Tab. €. 10.12 Moznosti ziskani informaci

Odpovéd’ Pofadi
1 2 3 4 8

odborné publikace 1 3 11 15| 22 3
sclovaci prostedky 0 4 2 3 11 9 10 21
prenatélni poradna 11| 20 12 13 0 1 0
rodina, patelé 2 1 0 0 7 12 20 18
novorozenecky personal 8 12 9/ 16 5 5 2
obvodni gynek. léka 28 6 6 5 3 4 4
internet 2 3 2 0 8 22 17 6
pediatr na fedp. kurzu 8 11 18 8 4 5 0 6
Y 60 60 60 60 60 60 60 60

Dvanacté otazka se z&iile na nazory respondentek o tom, kdo b§ budouci matky
informovat o novorozeneckém screeningu. ResponglantiZnosti siazovaly pomoctislic
od nejdilezitejSi po nejméa dulezité. Tab.¢. 12 zaznamenava vysledky jednotlivych
odpowdi a nej¥tsi zastoupeni v jednotlivych faaich je vZzdy zvyrazmo. Nejvice Zen na
prvni misto wilo obvodniho gynekologického lélea Druhé misto obsadila prenatalni
poradna. Nareti misto umistily respondentky informace ziskat@ediatra naigdporodnim
kurzu. Ctvrté misto obsadil novorozenecky personal. Na pdigto respondentky sadily
odborné publikace. Internet byl zvolen na SestérsttmRodina a fételé obsadily sedmeé

misto a na poslednim misgkortily sdélovaci prostedky. (Tabg. 10.12).
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Otazka¢. 13

Kdo Vés po porodu informoval o screeningu VaSeho tlite? (MaZete uvést vice

odpowdi.)
a) Sestry z novorozeneckého étihi,
b) Iéka z novorozeneckého odéni,
c) porodni asistentka,
d) léka z oddleni Sestinedli,
e) obvodni @dtsky léekd,

F)  NEKAO JINY ...t e e

g) nikdo.

Tab. €. 10.13 Osoby informujici o novorozeneckém screemjo

Kdo informoval n; fi (%)
sestry z novorozeneckého. étihi 11 19,30
Iékar z nov. odd. 16 28,07
porodni asistentka 5 8,77
Iékar z oddtleni Sestinedli 5 8,77
obvodni dtsky léka 2 3,51
nékdo jiny 0,00
nikdo 18 31,58
> 57 100
35% 31,58%
30% - 28,07%

X

2 25%

[} 0

2 0% - 19,30%

o

o

D 15% -

:?_,_5 10% 8,77% 8,77%

g 5% 3,51%

0,00%
0% - ‘
sestry z lékar z nov. porodni Iékar z odd. obvodni nékdo jiny nikdo
novoroz. odd. asistentka  Sestinedéli détsky Iékar
odd.
Kdo informoval

Graf ¢. 10.13 Osoby informujici 0 novorozeneckém screermjn
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Trinacta otdzka byla tena respondentkam, které byly v dokléru dat jiz matkami.
Z odpo¥di na tuto otdzku jsem zfi@vala, kdo Zeny po porodu informoval o screeningu
jejich ckti. Dotazované Zeny mohly uvést vice odfmiv Graf ¢. 13 proto zobrazuje
procentualni zastoupeni jednotlivych moznosti jgakeny zvolily. Nejvice, a to 18 (31,58 %)
Zen odpowdélo, Ze je o novorozeneckém screeningu neinformoikalo. Sestnécti (28,07 %)
Zenam podal informace o novorozeneckém screen#lgii 2 novorozeneckého odéeni, 11
(19,30 %) Zen bylo informovano sestrami z novorer&gho oddeni. Rt (8,77 %) Zen
uvedlo porodni asistentku a také hEka oddleni Sestinegli a pouze 2 (3,51 %) Zeny
informoval o novorozeneckém screeningu obvodutisky léka&. Zadna z Zen neuvedla
moznost, Ze by je informovalékdo jiny. Odpo¥di osmnacti respondentek, které nebyly
informovany o a row¥ 2 Zen, které byly informovany obvodninitgkym |ékdem, nebyly
zahrnuty do nasledujicich 2 otazek.

Z vysledk této otazky vyplyva, Ze vice nez 30 % dotazovar#en nebylo informovano
0 screeningu jejich di. Dle mého nazoru je takto vysoké procento nemfivanych zen
zpiasobeno Spatnou informovanosti ze strany novorokeéhecpersonalu. (Tab. 10.12, Graf
¢. 10.12).
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Otazka¢. 14

Informace o novorozeneckém screeningu byly v porodci vétSinou v:
a) V tisteneé forne,
b) mluvené forng,

c) oboji.

Tab. ¢. 10.14 Formy informaci

i Kralovéhradecky kraj Pardubicky kraj
Forma informace
n fi (%) n; fi(%)
tisténa forma 3 17,65 3 15,00
mluvena forma 13 76,47 12 65,00
oboji 1 5,88 5 25,00
Y 17 100 20 100
14
12
12
X
L 10
c
(]
2 8
2
g 6 5
2 4 3 3
@]
0- [
tisténa mluvena oboji
Forma informace m Kralovéhradecky kraj
O Pardubicky kraj

Graf. ¢. 10.14 Formy informaci

Na 14. otazku odpovidalo pouze 37 respondertieké byly v dob skéru dat matkami
a které v pedchozi otdzce uvedly, Ze byly informovani o novereeckém screeningu.
Zjistuji, v jakych formach byly podavany informace Sesttlkam v porodnicich a ap je
porovnavam v Kralovéhradeckém a Pardubickém krafiti (17,65 %) Zeny
z Kralovéhradeckého a 3 (15,00 %) Zeny z Pardubiké&raje obdrzely informace
0 novorozeneckém screeningu v forme. V mluvené fornd obdrZelo tyto informace
13 (76,47 %) Zen z Krélovéhradeckého kraje a 120(636) Zen z kraje Pardubického.
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V tisténé i mluvené forr obdrzela informace o novorozeneckém screeninduy8B (%) Zena
v Kralovéhradeckém kraji a 5 (25,00 %) Zen v Paickém kraji.

Tato otazka nazwtaje, Ze pevahu v podavani informaci o novorozeneckém sangeani
Sestinedlkam méa mluvena forma, a to jak v kraji Kralovéheeklem tak i Pardubickém. Tato
forma miZze pevladat, protozetasto nejsou k dispozici spolehlivé a kvalitni imiani
materialy. Proto dochazi pouze k Ustni ¥ghinformaci, kter&asto neni kvalitni a nezahrne

vSechny patbné informace o novorozeneckém screeningu. (Tdf.14, Grat. 10.14).
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Otazka¢. 15
Byly pro Vas tyto informace (0 novorozeneckém scredngu) dostatujici?
a) Ano,
b) ne.
Jaké informace VAM CHSIP? ..........oumiiiiiii e

Tab. €. 10.15 Dostat&nost informaci

) Krélovéhradecky kraj Pardubicky kraj
Dostatefnost informaci
ni f; (%) n; f; (%)
ano 7 41,18 14 70,00
ne 10 58,82 6 30,00
> 17 100 20 100
16
14
14
12
10
i 7
8 6

Pocéet respondentek

ano ne
m Kralovéhradecky kraj

Dostate ¢nost informaci

O Pardubicky kraj

Graf €. 10.15 Dostaténost informaci

Patnactad otazka navazuje niedqrhozi otdzku a dotazuje se respondentek, zdagro
podané informace o novorozeneckém screeningu bgbktaaljici. Odpoedi srovnavam
v obou jiz vySe zniiovanych krajich. Pro 7 (41,18 %) Zen z Kralovéhcadbo kraje byly
tyto informace dostaujici a pro 10 (58,82 %) Zen nebyly. V kraji Pardibm pokladalo 14
(70,00 %) Zen informace za dosigci a 6 (30,00 %) Zen nikoliv.

Graf¢. 15 zobrazuje rozdilnost odpsmli v obou krajich. ZatimcoétSina respondentek
z Krélovéhradeckého kraje povazovala podané infoemaza nedostajici, Vv kraji

Pardubickém tomu bylo naopak. Tento vysledek poujeazna dobrou ¢innost
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novorozeneckého personalu v Pardubické krajské oeicio a.s., ktery k dostateé
informovanosti Zen vyuziva nésky, broZury a fotografie o novorozeneckém scregnin
(Tab.¢. 10.15, Grat. 10.15).
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Otazka ¢. 16

Vyberte nemoci, na které_nenzaméiren novorozenecky screening.

a)
b)
c)
d)
e)
f)

9)
h)
)

)

K)

Fenylketonurie,

kongenitalni hypotyerdza,
tuberkul6za,

kongenitalni adrenalni hyperplazie,
nemoci srdce,

kapavka,

porucha vyvoje k§elniho kloubu,
Sedy zékal,

sluchové vady,

leukémie,

nemoci ledvin,

nepiichodnost tlustéhoigva,
nemoci mozku,

cysticka fibroza.

Tab. ¢. 10.16 Rehled spravnych odpoedi

téhotna Zenadekajici téhotna Zena s Zena s diétem/détmi,
Odpovédi prvni dité ditétem/détmi ne t€hotna
n fi (%) n fi (%) n fi (%)
spravna odpasd’ 0 0,00 2 10,00 0 0,00
nespravna odpad’ 18 100,00 18 90,00 22 100,00
Y 18 100 20 100 22 100
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Graf. ¢. 10.16 Rehled spravnych odpo¥di

Tato otdzka byla zaffena na znalosti jiz vSech respondentek o novorakéne
screeningu. Zeny 8y za Gkol vybrat z nabizenych moznosti nemocikteaé neni zagfen
novorozenecky screening. Porovnavasdomosti ve itech skupinach jako v otazkach 9
a 10. V prvni skupi& (t¢hotné Zenycekajici prvni di¥) vSech 18 (100,00%) Zen zvolilo
nespravné moznosti. Ve druhé skupifichotné Zeny s ditem/ctmi) 2 (10,00 %) Zeny
zvolily spravnou moznost, Zeovorozenecky screening neni za#éfien na tuberkulozu,
nemoci srdce, leukémii a nepichodnost tlustého steva a 18 (90,00 %) Zen oz
nespravné moznosti. VSech 22 (100,00 %) Zerreté $kupig zvolilo nespravné moznosti.
Za spravnou odp@d’ jsem povazovala, pokud respondentky éidpgpouze tyto 4 spravné
odpowdi.

Vysledek otazky poukazuje na to, Ze kéatwou respondentek vSechny dotazované Zeny
nedokazaly vybrat nemoci, na které se ne#aja novorozenecky screening. Z toho vyplyva,
Ze dotazované Zeny maji neucelené a nedostaiaformace o novorozeneckém screeningu.
Mezi nefastjSi chyby, kterych se Zeny dopatlgt bylo ozn&eni vice nemoci nez 4 spravné.
(Tab.¢. 10.16, Grat. 10.16).
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Otazka¢. 17
Kvalitu informaci o novorozeneckém screeningu hodrtite jako:
a) Dostatené,
b) spiSe dostateé,
c) spiSe nedostatré,
d) nedostaténé.

Tab. €. 10.17 Kvalita informaci o novorozeneckém screenju

o Kralovéhradecky kraj Pardubicky kraj
Kvalita informaci
n fi (%) n fi (%)
dostaténa 4 13,33 6 20,00
spiSe dostatma 6 20,00 7 23,33
spiSe nedostaira 13 43,33 13 43,33
nedostaténa 7 23,33 4 13,33
> 30 100 30 100
14 13 13
« 12
]
c 10
0]
2 8 7 7
S 6 6
w6
o 4 4
3 4
S
a 2
0 .
dostate¢na spiSe dostate¢na spiSe nedostate¢na nedostate¢néa
Kvalita informaci m Kralovehradecky kraj
O Pardubicky kraj

Graf €. 10.17 Kvalita informaci o novorozeneckém screenju

V otazcet. 17 respondentky hodnotily kvalitu informaci o noezeneckém screeningu.
M¢ly na vykEr ze 4 moznych odpe@di. Vysledky jsem oft porovnala v Krélovéhradeckém
a Pardubickém kraji. V Kralovéhradeckem kraji uyed(13,33 %) Zeny dostatsou kvalitu
informaci, v Pardubickém kraji to bylo 6 (20,00 %#8n. Jako spiSe dost&teu kvalitu
informaci v Kralovéhradeckém kraji uvedlo 6 (20%) Zen a v Pardubickém 7 (23,33 %)
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Zen. Nejvice respondentek, shédr8 (43,33 %) v obou krajich, ozfil@ kvalitu informaci za
spiSe nedostateou. Sedm (23,33 %) zen v kraji Kralovéhradeckém €13,33 %) zeny
v kraji Pardubickém povazuji kvalitu informaci o wveoozeneckém screeningu za
nedostaténou.

VétSina dotazovanych Zen povazuje kvalitu informaagioworozeneckém screeningu za
spiSe nedostatrou. Graf uvedeny vySe vSak ukazuje na to, Zze zelRgrdubického kraje
hodnoti kvalitu &chto informaci o &co Iépe nez Zeny z kraje Kralovéhradeckého. Patlobn
tomu bylo i u otazky. 15, kde ale byla hodnocena pouze dostatst informaci podanych
Sestinedlkam po porodu. (Takk. 10.17, Grat. 10.17).
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Otazka¢. 18
Myslite si, Ze novorozenecky screening jeiteZity?
(svou odpowd’ zdavodrete)
) AN Lo e e ey

0) T 0 = P

Tab. ¢ .10.18.1 mlezitost novorozeneckého screeningu

DileZitost novorozeneckého screeningu n; fi (%)
Ano 60 100,00
Ne 0 0,00
Y 60 100

Posledni otdzkou jsem Zji¥ala, zda je novorozenecky screening z pohlechoretentek
dulezity. Svoji odpo¥d’ mély respondentky zilvodnit dle svého uvazeni. VSech 60 (100,00
%) Zen si mysli, Ze novorozenecky screening jeaty. Fehled zdvodreni je uveden
v nasledujici tabulce. (Tab. 10.18.1).

Tab. ¢. 10.18.2 ivody zvolenych odpo¥di

Divody zvolenych odpoxdi n; fi (%)
véasné odhaleni vrozenych vad a chorob 39 65,00
informovanost rodia o zdravi digte 7 11,67
kazdy chce mit zdravé dit 2 3,33

znat vSechna rizika 1 1,67
moznost volby 1 1,67
nevim 10 16,67
Celkem 60 100

Zdivodreni dilezitosti novorozeneckého screeningu zobrazuje wéedena tabulka
Tricet dewt (65,00 %) Zen vidiwlezitost novorozeneckého screeningu ¥asném odhaleni
vrozenych vad a chorob, 7 (11,67 %) Zen svoji oégiocxdivodnilo informovanosti rodii
o zdravi digte. Dw (3,33 %) Zeny napsaly, Ze kazdy chce mit zdraie di(1,67 %) Zena
odpowd odiavodnila znalosti vSech rizik, taktéz 1 (1,67 %)&emapsala moznost volby a 10
(16,67 %) Zen naxdélo, jak odpo¥d odivodnit. (Tab.¢. 10.18.2).
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11 Diskuze

V tétocasti bakaléské prace interpretuji vysledky dotaznikovéhdesdgta porovnavam je

s predem stanovenymi vyzkumnymi zam.

W

Vyzkumny zamér ¢. 1 — Domnivam se, Ze &Sina dotazovanych Zen neni spokojena

s kvalitou informaci o novorozeneckém screeningu.

Prvni vyzkumny zasm je spjat s dotaznikovymi otazkami 15 a 17. Patnacta otazka,
ktera byla ufena pouze respondentkam é&ndi, zjiStovala, zda byly informace
0 novorozeneckém screeningu pro dotazované Zerprodpici dostaujici. Vysledky této
otazky byly v Kralovéhradeckém a Pardubickém kmagidilné. V Kralovéhradeckém kraji se
mi tento vyzkumny zagr potvrdil a vice nez polovina dotazovanych Zen giovala
informace o novorozeneckém screeningu za netlgagta Na Pardubicku tento prvni
vyzkumny zamdr potvrzen nebyl a zdeétSina respondentek povaZzovala tyto informace za
dost&ujici.

Sedmnécta otazka bylatena jiz vSem respondentkam a zkoumala, jak dotazoyeny
hodnoti kvalitu informaci o novorozeneckém scregninV obou porovnavanych Kkrajich

pievazovala odpad’ spiSe nespokojena. Tim se mijmyzkumny zangr potvrdil.

Vyzkumny zamér &. 2 — Predpokladam, Ze ¥tSina respondentek nezna nemoci, na kterée

je novorozenecky screening zadken.

Tento vyzkumny zé#én se vaze k dotaznikové otaztel6. Tato znalostni otdzkatha za
ukol zjistit, jaky maji respondentkyghled o nemocech, na které se &anpe novorozenecky
screening. Zeny #ly vybrat z nabizenych 14ti nemoci 4, na které sworpzenecky
screening neorientuje. Vysledky této otazky jsermopoala ve 3 skupinach. Zeny, které
v dok® skéru dat byly &hotné acekaly prvni di¢, dale Zeny, které v débskiru dat byly
teéhotné, ale jsou jiz matkami a Zeny, které v@ebiru dat nebyly ¢hotné, ale také jsou uz
matkami. Pouze 2 respondentky, které vasberu dat byly thotné a zarowve jsou jiz
matkami, dokazaly spragrvybrat zmigné 4 nemoci, na které se nezénje novorozenecky
screening. Tento vyzkumny z&nse mi tedy potvrdil.
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Vyzkumny zamér ¢. 3 — Domnivam se, Ze vicero®ky budou mit vice informaci

0 novorozeneckém screeningu nez prvorogky.

Treti vyzkumny zarr se vztahuje k dotaznikovym otazkam9. a 10. V obouéthto
poloZzkach jsem vysledky é&p porovnala ve 3 jiz zmimych skupinach. Devata otazka
smefovala k @&leni novorozeneckého screeningu. ZdeétSwma respondentek zvolila
nespravnou odp@d’, tudiz vyzkumny zagr se mi nepotvrdil, a vicerotky nently vice
informaci o novorozeneckého screeningu, konkrétjeho dleni.

Desata otazka byla zatana na kalmetizaci. Respondentek jsem se ptala,paiia
kalmetizace do novorozeneckého screeningu. Zatigdma prvorodiek zvolila nespravnou
odpowd ano, u vicerodek prevaZzovala spravna moZznost, Ze kalmetizace fiepiat
novorozeneckého screeningu. V této otazce se miMgkumny zanir potvrdil.

W

Vyzkumny zamér & 4 — Predpokladam, Ze informace o novorozeneckém screening

nejéastéji podaval Zzenam po porodu personal z novorozenecké oddéleni, kde se di&

narodilo (Iékafi, sestry).

Posledni vyzkumny zam je spojen s dotaznikovou otazkéu 13. Tato otazka byla
uréena pouze respondentkam, které byly vadsititru dat jiz matkami, a zji®vala, kdo Zeny
po porodnu informoval o screeningu jejichtid Respondentky mohly uvést vice moznosti.
Domnivala jsem se, Ze tyto informace dasgji poskytoval novorozenecky personal.
Vysledky otazky m piekvapily, protoZze nejvice dotazanych Zen uvedlo, j&enikdo
0 screeningu neinformoval. AZ na druhém, respekiiigdm mis¢ skortil novorozenecky

personal, konkrétnsestry a Iékid Posledni vyzkumny zagnse mi tedy nepotvrdil.
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Zavér

Pro zpracovani mé bak&ké prace jsem si vybrala téma ,Informovanost Zen
0 screeningovych vySenich u novorozence®. Toto téma se mi zdalo zajémavjen proto,
Ze dle mého nazoru nejsou Zeny o tomto programuaix informovany jako nap
o kojeni nebo ¢&kovani dti. Nejdtive jsem ndla obavy, zda k tomuto tématu budu schopna
sehnat dostatek odborné a kvalitni literatury. Bomincasu jsem vsak zjistila, Ze literatury
a informaci o novorozeneckém screeningu je dostatek

Cilem bakal&ké prace bylo zjistit a nasletinzhodnotit informovanost Zen
0 novorozeneckém screeningu a také to, kdo tytornmfice Zendm po porodu &etji
poskytuje. Respondentky jsem relilh do 3 skupin na¢hotné zeny, kteréekaly své prvni
dit¢, na thotné, které byly v dabskeéru dat uz matkami, a na Zeny, které nebyly veédstisru
dat thotne, ale rly jiz déti.

Po provedeni a vyhodnoceni dotaznikovéhoieSiet se ukazalo, Ze informace
0 novorozeneckém screeningu u Zen jsou velmi powrcdRespondentky siceéaly, co
Znamena pojem novorozenecky screening, ale uz dovedly nasledhrozclit nebo utit
choroby, které se doén zahrnuji. NejétSim gekvapenim pro # byla velmi mala
informovanost u Zen po porodu, tedich, co byly v dob skiru dat &hotné a byly jiz
matkami i respondentek, které v dobbiru dat &hotné nebyly, ale také jiz majiéti
O novorozeneckém screeningu nebyla informovana mee tetina Zen. Tato skuteost
poukazuje na Spatnou komunikaci mezi agatim personalem a matkami. Kazda matka by
meéla mit @irozere pravo na dostateé a kvalitni informace, a to nejen o vygeich paticich
do novorozeneckého screeningu. Tyto informace kY stlovat kvalifikovany oSetjici
personal novorozeneckého etihi nebo Iéka formou srozumitelnou afipatelnou pro
matku. Vhodnym dopknim znalosti by také mohly byt inforga letaky, brozury fotografie,
apod. PozgSi seznameni s vysledkem d&igadnymi dalSimi vySéenimi by nglo byt
samozejmosti.

Celko¥ hodnotim svou bakaléou préci jako velmi finosnou a obohacujici o nové
znalosti. Se zajmem jsem prostudovala mnoZstviitkvelh material a literatury. Naerpala
jsem mnoho #domosti, poznatk a postup, které mohu aplikovat v praxi a pomalucita

menit skut&nost o malé informovanosti a Spatné komunikaci.
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Ptiloha D

Ukézka nespravré odebranych vzorki krve na screeningové kartéce

Nespravné

vzorky

Mozné piiciny

Obréazek

MnozZstvi vzorku
nepostaujici pro
testovani

Odstragni filtracniho papirku tive, nez
krev Uplré vyplnila krouzek nebo ne
prosékla na druhou stranu

Aplikace krve na filtréni papirek pomoci
kapilary

Filtracni papirek se dostal do kontaktu s
rukou nebo rukavici nebo latkami jako kré
na ruce nebo pudr apoded nebo po
odebrani vzori.

ey

Vzorek je poSkrabany
nebo odieny.

Aplikace krve pomoci kapilary nebo jiné
pomicky.

Qe e

Vzorek nebyl
dostaténé suchy ped
odeslanim.

Vzorek byl odeslan, aniz by byl ponechan
uschnuti po dobu alespétyt hodin.

Vzorek je
presaturovany.

Aplikace nadmirného mnozstvi krve na
filtra¢ni papirek, ¥tSinou pomoci kapilary
nebo jiné poracky.

Aplikace krve na obstrany filtra&niho
papirku.

Vzorek je Zedkny,
odbarveny nebo
znesisteny.

Zm&aknuti nebo zdimani oblasti kolem
mista vpichu

Filtracni papirek se dostal do kontaktu s
rukou nebo rukavici nebo latkami jako
etylalkohol, @tska vyZziva, antisepticky
roztok, voda, krém na ruce nebo pudr apc
pied nebo po odebrani vzdirk

Vzorky byly vystaveny imému gisobeni
horka.

Vzorek vykazuje
krouzky séra.

Nebyl uten etylalkohol z mista vpichugd
samotnym pichnutim.

Filtradni papirek se dostal do kontaktu s
etylalkoholem, krémem na ruce apod.

PriliSné zméknuti oblasti kolem mista
vpichu.
Nespravné suseni vzorku.

Aplikace krve na filtréni papirek pomoci
kapilary

Vzorek je srazeny
nebo navrstveny

Vicenasobnéiflozeni stejného krouzku na
filtracnim papirku ke kapce krve.

Odbsr krve na ob strany filtra&niho
papirku.

6000

(http://www.novorozeneckyscreening.cz/index.php?ekgri--odber-vzorku-krve)

[cit. 2010-02-06]
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P¥iloha E

Postup pri odbéru kapky krve u laboratorniho novorozeneckéeho scregingu
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(http://www.novorozeneckyscreening.cz/index.php?ekeri--odber-vzorku-krve)
[cit. 2010-03-04]
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Priloha F

Ukazka screeningového vysééni sluchu

) _-= g U Iiﬂ

(http://www.nemjbc.cz/cs/o-nas/tiskove-zpravy/tiskez pravy-2008/rijen-
2008/screeningova-vysetreni-u-novorozencu.html)
[cit. 2009-12-17]
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Priloha G

Dotaznik pouzity pFi vyzkumném Sefeni

Véazené respondentky,

jsem studentkou 3. dwoiku Fakulty zdravotnickych studii Univerzity Pahilce, obor
porodni asistentka. Dovolte mi, prosim, oslovit @mto dotaznikem, jenz se zabyva
informovanosti Zen o screeningovém viget u novorozence. Udaje ziskané z vyzkumného
Seteni poslouzi pouze jako podklad pro moji baksau praci. Vyplani tohoto dotazniku je

zcela anonymni. Za Vasi ochotu a Varangvanycas velice dkuji.
Kamila Mahelova

Otazka¢. 1

Jste:

a) tehotnd atekéate sveé prvni dit

b) téhotna atekate své druhéiti, ...) dig,

c) jiz matkou diéte/ckti a nejstedhotna.

Otazka¢. 2

Vék VaSeho ditte/VasSich dti je:

(Na tuto otazku odpovidejte pouze v tofippcE, Ze v otazce€. 1 jste zvolila moznost B nebo
C).

a) do l0 let,

b) nad 10 let.

Otazka¢. 3

Jaké je VaSe nejvysSi dosazené \&tdni?
a) Zakladni,

b) stredni odborné (bez maturity),

c) stredni odborné (s maturitou),

d) vyssiodborne,

e) vysokoSkolské.
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Otazka¢. 4

Ve kterém kraji bydlite?
a) Kralovehradecky,

b) Pardubicky,

Otazka¢. 5

Novorozenecky screening je:

a) Soubor vySéeni, ktera se provadi u novorozéma (Eelem asného odhaleni vrozenych
¢i deédiénych vad,

b) celkové specialni vyS&tni novorozence po porodu provAd jen ve fakultnich
nemocnicich a neni hrazeno ptggnami,

c) pravidelné rentgenové a ultrazvukové viget dlané opakovah novorozeném do 4
tydni po porodu.

Otazka¢. 6

Navstvujete (nebo jste nav&vovala) predporodni kurz?
a) Ano - pravidelg vSechny kurzy,

b) ano, ale olias jsem vynechala,

C) ne.

Otazka¢. 7

Byly sowasti kurzu i informace o novorozeneckém screeningu?

(Na tuto otdzku odpovidejte pouze v tolfppd, Ze v otdzce. 6 jste zvolila moznost A nebo
B)

a) Ano,

b) ne.
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Otazka¢. 8

Kdo Vas na kurzu informoval o novorozeneckém screengu? (MiZete uvést vice
odpowdi.)

(Na tuto otazku odpovidejte pouze v tofippcE, Ze v otazce. 7 jste zvolila moznost A)
a) Porodni asistentka,

b) Iéka z porodnicko-gynekologického ogdni,

c) pediatr,

0 ) T 151 (o [0 1)/

Otazka¢. 9

Novorozenecky screening seét na:
a) casny x pozdni,

b) povinny x nepovinny,

c) divi x chlapecky.

Otazka¢. 10

Patfi kalmetizace do novorozeneckého screeningu?
a) Ano,

b) ne.

Otazka¢. 11

Setkala jste se #kde s informatnimi materialy o novorozeneckém screeningu (nap
brozury, prospekty, apod.)?

Q) ANO — KO8 2. it e e e ,

b) ne.

Otazka¢. 12

Kdo by podle Vas nél informovat budouci matku o novorozeneckém screengu?
(Se'ad’te odpo¥di pomocicislic od nejdlezitéjSi po nejmea dulezite)

a) Odborné publikace,

b) sdlovaci prostedky (TV, radiogasopisy,...) ,

C) Vv prenatalni poradmn

d) rodina, pgatelé...,

e) v porodnici novorozenecky personal,
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f) obvodni gynekologicky Iéka
g) internet,

h) pediatr na pedporodnim kurzu.

Otazky ¢. 13 — 15 vyplni pouze respondentky, které maji jidité/déti.

Otazka¢. 13

Kdo Vas po porodu informoval o screeningu VaSeho tiite? (Muzete uvést vice
odpowdi.)

a) Sestry z novorozeneckého étihi,

b) Iéka z novorozeneckého odeéni,

c) porodni asistentka,

d) léka z oddtleni Sestinedi,

e) obvodni dtsky lékd,

D) NEKAO JINY ..ot ey

g) nikdo.

Otazka¢. 14

Informace o novorozeneckém screeningu byly v porodei vétSinou v:
a) v tistené forne,

b) mluvené forms,

c) oboji.

Otazka¢. 15

Byly pro Vas tyto informace dost&ujici?
a) Ano,

b) ne.

Jakeé informace Vam ChSIP? .........oeiiii e
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Otazka¢. 16

Vyberte nemoci, na které_nenzaméiren novorozenecky screening.
a) Fenylketonurie,

b) kongenitalni hypotyerdza,

c) tuberkul6za,

d) kongenitalni adrenalni hyperplazie,
e) nemoci srdce,

f) kapavka,

g) porucha vyvoje k§elniho kloubu,

h) Sedy zakal,

i) sluchové vady,

j) leukémie,

k) nemoci ledvin,

l) nepichodnost tlustéhoigtva,

m) nemoci mozku,

n) cysticka fibroza.

Otazka¢. 17

Kvalitu informaci o novorozeneckém screeningu hodrtite jako:
(Na tuto otdzku odpovidejte jiz vSechny)

a) dostaténé,

b) spiSe dostatmé,

c) spiSe nedostatee,

d) nedostaténé.

Otazka¢. 18
Myslite si, Ze novorozenecky screening jeiteZity?

(svou odpowd’ zdavodrete)

) AN oo e e e

0) T 1 = P
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Seznam pouzitych zkratek

OKBH
RNA
UNICEF

USA
VLBW
WHO

Ceskoslovenska republika

Ceska republika

Deoxyribonukleové kyselina

Extremely Low Birth Weight

Low Birth Weight

Ministerstvo zdravotnictvi

Odctleni klinické biochemie a hematologie
Ribonukleova kyselina

United Nations Children’s Fund &3ky fond Organizace spojenych
narod)

United states of America (Spojené staty améjick
Very Low Birth Weight

Word Health Organisation (&wva zdravotnicka organizace)
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