UNIVERZITA PARDUBICE

FAKULTA ZDRAVOTNICKYCH STUDII

BAKALARSKA PRACE

2022 Vendula Mrvikova



Univerzita Pardubice

Fakulta zdravotnickych studii

Laboratorni screening z paty u novorozenci

Bakalatska prace

2022 Vendula Mrvikova



Univerzita Pardubice
Fakulta zdravotnickych studii
Akademicky rok: 2020/2021

ZADANI BAKALARSKE PRACE

(projektu, uméleckého dila, uméleckého vykonu)

Jméno a prijmeni:  Vendula Mrvikova

Osobni islo: 119180

Studijni program: B5349 Porodni asistence

Studijni obor: Porodni asistentka

Téma préce: Laboratorni screening z paty u novorozenci

Téma prace anglicky: Newborn blood spot (heel prick) test
Zadavajid katedra:  Katedra porodni asistence a zdravotné socidlni prace

Zasady pro vypracovani

1. Studium literatury, sbér informaci a popis soutasného stavu fefené problematiky.
2. Stanoveni dilli a metodiky préce.

3. Pfiprava a realizace priizkumného Setfenl dle stanovené metodiky.

4. Analyza a interpretace ziskanych dat.

5. Zhodnocenl wisledki prace.



Rozsah pracovni zprivy: 35 stran
Rozsah grafickych praci: dle doporuéeni vedouciho
Forma zpracovani bakalaiské prace: tiSténa/elektronicka

Seznam doporucene literatuny:

1. BLAHOVA, Kvéta, Filip FENCL a Jan LEBL. Pediatrickd propedeutika. 3 pieprac. a rozs. vyd. Praha:
Galén, 2019. ISBN 978-80-7492-442-2.

2. DORT, Jifi, Eva DORTOVA a Petr JEHLICKA. Neonatologie. 3. wyd. Praha: Univerzita Karlova, naklada-
telstvi Karolinum, 2018. ISBN 978-80-246-3936-9.

3. FENDRYCHOVA, Jaroslava a lvo BOREK. Intenzion/ péce o novorozence. 2. preprac. wyd. Brno: Nérodni
centrum ofetfovatelstvi a nelékafskjch zdravotnickych obord, 2012, ISBM 978-80-7013-547-1.

4. PROCHAZKA, Martin. Porodni asistence. Praha: Maxdorf, 2020. Jessenius. ISBN 978-80-7345-618-4,
5. SEBKOVA, Alena a Zdenék ZIMA. Praktické détské lékafstul. Praha: Grada Publishing, 2020. ISBN
978-80-271-1200-5.

Vedouci bakalarske prace: Eva Welge, MSc BSc
Katedra porodni asistence a zdravetné socidlni prace

Datum zadani bakalarské prace: 1. prosince 2020
Termin odevzdani bakalarské prace: 5. kvétna 2022

LS.
doc. Ing. Jana Hola, Ph.D. vr. Mgr. Helena Polackova v.r.
dékanka vedouci katedry

\ Pardubicich dne 11. bfezna 2022



PROHLASENI AUTORA

Prohlasuji:

Préci s ndzvem ,,Laboratorni screening z paty u novorozencu‘ jsem vypracovala samostatné.
Veskeré literarni prameny a informace, které jsem v praci vyuzila, jsou uvedeny v seznamu
pouzité literatury. Byla jsem sezndmena s tim, Ze se na moji praci vztahuji prava a povinnosti
vyplyvajici ze zékona ¢. 121/2000 Sb., o pravu autorském, o pravech souvisejicich s pravem
autorskym a o zmén¢ nékterych zakond (autorsky zakon), ve znéni pozdéjSich piredpist,
zejména se skutecnosti, ze Univerzita Pardubice mé pravo na uzavieni licencni smlouvy o uziti
této prace jako Skolniho dila podle § 60 odst. 1 autorského zakona, a s tim, ze pokud dojde
k uZiti této prace mnou nebo bude poskytnuta licence o uziti jinému subjektu, je Univerzita
Pardubice opravnéna ode mne pozadovat piiméteny prispévek na uhradu nédkladi, které
na vytvoreni dila vynalozila, a to podle okolnosti az do jejich skute¢né vyse. Beru na védomi,
ze v souladu s § 47b zékona ¢. 111/1998 Sb., o vysokych skolach a o zmén¢ a doplnéni dalSich
zakonil (zakon o vysokych Skolach), ve znéni pozd¢jSich ptedpisi, a smérnici Univerzity
Pardubice €. 7/2019 Pravidla pro odevzdéavani, zvetejiiovani a formalni upravu zavére¢nych
praci, ve znéni pozdéjSich dodatktl, bude prace zveiejnéna prostiednictvim Digitalni knihovny

Univerzity Pardubice.

V Pardubicich dne 3. 5. 2022

Vendula Mrvikova v. r.



PODEKOVANI

Ptedné bych rada pod¢kovala Evé Welge, MSc, BSc, za v§echny cenné rady, pfipominky a cCas,
ktery mi po celou dobu psani mé zavérecné bakalatské prace vénovala. Mé pod€kovani patii
1 vSem respondentkam, které byly ochotné a pomohly mi s naplnénim cile v mé prizkumné

¢asti prace. Dékuji 1 mé rodin€ a vSem ostatnim, kteti mé béhem mého studia podporovali.



ANOTACE

Teoreticko-vyzkumna ¢ast bakalaiské prace se zabyva laboratornim novorozeneckym
screeningem z paty u novorozenct a informovanosti zen na oddé¢leni Sestinedéli v této oblasti.
Teoreticka Cast prace popisuje novorozenecky screening, metody jeho odbéru, nemoci, které
jsou screeningem vysSetfovany a nalezitosti, které je nutné pro screening splnit. V praktické ¢asti
je pouzita metoda dotaznikového Setieni, kterou se zkouma informovanost Zen o laboratornim
novorozeneckém screeningu. V zavéru prace jsou vysledky Setfeni vyhodnoceny pomoci

popisné statistiky a budou interpretovany prostfednictvim grafi.

KLICOVA SLOVA

Novorozenec, novorozenecky screening, laboratorni screening, odbér, metabolické vady,

endokrinni vady

TITLE
Newborn blood spot (heel prick) test

ANNOTATION

The theoretical part of the bachelors thesis deals with heel prick test in newborns, which
is performed in all hospitals as well as women's awareness in this area. The thesis describes
neonatal screening, methods of its collection, diseases that are screened and the requirements
that are necessary for the screening. The practical part uses the method of a questionnaire
survey, which explores the awareness of women about heel prick test. At the end of the work,

the results of the survey are evaluated using descriptive statics and will be interpreted by graphs.

KEYWORDS

Newborn, heel prick test, laboratory screening, blood sample, metabolic defects, endocrine

defects
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SEZNAM ZKRATEK A ZNACEK

CAH Kongenitalni adrenalni hyperplazie

CF  Cysticka fibroza

CFTR Cystic fibrosis transmembrane conductance regulator
DNA Deoxyribonucleic acid

CH  Kongenitalni hypotyredza

MZCR Ministerstvo zdravotnictvi Ceské republiky

PKU Fenylketonurie

SCID Tézké kombinované imunodeficience

SMA Spindlni svalova atrofie



UVOD

Bakalafska prace je zaméfena na laboratorni novorozenecky screening. Obsahem prace je
popsani metodiky odbéru a jeho zajisténi u viech novorozencii v Ceské republice. Bakalaiskéa
prace informuje o nemocech vySetfovanych laboratornim screeningem, o jejich klinickém
prabéhu a nasledné¢ o moznych metodach 1€cby. V¢asnou diagnostikou Ize nejen zlepsit zivot
jedinci, u kterého byla nemoc prokazana, ale u zdvaznych poruch lze zivot 1 zachranit. Prakticka
¢ast je zamétena na informovanost Zen o laboratornim screeningu u novorozencti. Informace
byly ziskdvany pomoci dotaznikového Setifeni od Zen na oddéleni Sestinedéli. Kazdy rodi¢ by
mél znat veskeré kroky péce, které jsou novorozenci v prvnich dnech ve zdravotnickém zatizeni
poskytovany. Diulezitost odbéru screeningu, jeho samotné provedeni a nasledné ziskdni
vysledku je téma, o kterém by rodi¢e meli byt dostatecné informovani. Edukace o screeningu
by méla byt podana vSem rodi¢im kvalifikovanym persondlem a neméla by byt ve

zdravotnickych zafizeni zanedbana.
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1 CILE A METODY PRACE

Bakalaiska prace je teoreticko-priizkumna. Pro kazdou ¢ast byly stanoveny tyto cile.

1.1 Teoretické cile prace
e Popis zakladnich pojmt tykajicich se laboratorniho novorozeneckého screeningu z paty
u novorozencu, vySetfovanych onemocnénich, metodiky odbéru a nésledné ziskani vysledku.
1.2 Priazkumné cile prace

e Hlavnim cilem je zjistit informovanost Zen zZ oddéleni Sestined€li v oblasti laboratorniho
novorozeneckého screeningu z paty.
e Dil¢im cilem je zjistit, kym jsou zeny v oblasti laboratorniho novorozeneckého screeningu

Z paty informovany.
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TEORETICKA CAST

2 NOVOROZENECKY SCREENING

Pojem screening obecné oznacduje systematické vyhledavani chorob jiz pted jejich klinickym
projevenim, kdy pacient jesté nepocituje ptiznaky. V neonatologii je screening velmi zadouci
a ma Siroky dosah prokdzéni nemoci, coz se nasledn¢ odrazi do nasazeni v€asné 1écby a lze tak

predchazet tézkym dopadiim na zdravi nebo umrti (Blahova et al, 2019).

Screeningova vysetfeni maji za cil vySetiovat spolecnost a odhalit ty jedince, ktefi trpi urcitou
nemoci nebo mohou mit pro vznik této nemoci predpoklad. RozliSujeme screeningova vysetteni

selektivni a celoplosna (Fendrychovéa, Borek, 2012).

Selektivni screeningova vySetfeni se provadi pouze u rizikovych jedincti a zaméfuji se
na vyhledavani konkrétnich, vzacné se vyskytujicich onemocnéni. CeloploSny screening se

provadi v celé zvolené populaci. Pfikladem je novorozenecky screening (Bldhova et al, 2019).

V screeningu bylo velmi dilezité, aby byl zaveden celoplosné. K tomu vSak bylo potieba jasné
vyty€it podminky a plnit je tak, aby dochdzelo ke spravnému odhaleni screeningem
vySetfovanych onemocnéni. Zaroven je dulezité, aby byl screening provadén dlouhodobé

a vysledky screeningem ziskané tak byly efektivni a ptinosné (Bldhova et al, 2019).

Na novorozenecky screening mtizeme pohliZet v §irS§im 1 uz$im pojeti. V §irSim pojeti se jedna
0 Kklinicky novorozenecky screening, ktery zahrnuje pravidelna vySetfeni novorozence
u pediatra a dalSich 1ékart, jako je ortoped nebo o¢ni Iékar. Cilem téchto vySetieni je odhalit
ruzné vrozené vyvojové vady a infekce. V ptipadé vySetfeni oci se jednd o screening vrozené

katarakty, ortoped provadi screening novorozeneckych kyc¢li (Muntau, 2014).

Votava a Kozich (2014) dodéavaji, Zze soucasti screeningu je také screening sluchu
u novorozencl provadény za Ucelem vylouceni vrozené hluchoty novorozence, pifi némz
dochazi k méfeni otoakustickych emisi. Dale pak ultrazvukové vysetfeni ledvin, které ma

odhalit vrozené vyvojové vady ledvin a mocovych cest.

V uz§im pojeti vnimame novorozenecky screening jako laboratorni screening novorozence,
kterému se v bakalatské praci budeme podrobné vénovat. Honzik et al. (2022) o laboratornim
novorozeneckém screeningu ftikaji, ze: ,,je to preventivni celopopulacni program, ktery
umoznuje véasnou diagnostiku a ucinnou lécbu pacientii s vybranymi vrozenymi a dédicnymi

nemocemi a podstatné zlepsuje kvalitu jejich Zivota.
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Laboratorni novorozenecky screening se provadi metodou odbéru suché kapky krve z paty
novorozence. U fyziologickych novorozenct se tento odbér provadi mezi 48. a 72. hodinou
zivota. U novorozenci s porodni hmotnosti niz$i nez 1500 g, ¢i z jinych klinickych davodi
oznacenych za nefyziologické, je tfeba tento odbér zopakovat. Nejcastéji se odbér opakuje po

14 dnech od prvniho odbéru z divodu mozného ovlivnéni vysledkt (Dort et al, 2018).

Cilem laboratorniho screeningu je prokazat, nebo vyloucit pfitomnost urcité koncentrace

specifické latky nebo genovou mutaci (Votava, Kozich, 2014).

2.1 Historie a soucasnost laboratorniho novorozeneckého screeningu

Zakladatelem novorozeneckého laboratorniho screeningu je americky profesor Robert Guthrie,
ktery v 60. letech zavedl do celoplo$ného screeningu novorozencu screening fenylketonurie.
Bylo odebrano malé mnozstvi krve na filtracni papirek a po zaschnuti byl tento papirek odeslan

do laboratote k dal§imu vySetieni. Této technice odbéru fikdme metoda suché kapky a vyuziva

se dodnes (Prochazka, 2020).

U nas v Ceské republice se s novorozeneckym screeningem fenylketonurie podle Guthrieho
zacalo v roce 1975. Snahy 0 vySetifovani novorozencu na fenylketonurii tu byly jiz diive

(Votava et al, 2014).

Pani docentka Blehova vySetfovala fenylketonurii na vinohradské Klinice déti a dorostu uz od
roku 1958. Od 60. let docentka Blehova kladla diraz na zavedeni celoplosného vySetfovani
novorozencll mocovym testem. Vydala dokonce informacni broZuru, bohuzel se ji nepodarilo
snahy prosadit a k celoplosnému mocovému screeningu nedosSlo. Po vynalezu Guthrieho
metody se zacala soustiedit s tymem spolupracovnikll na vyuzivani krevniho testu. Tato metoda

byla spolehlivéjsi nez mocovy test a zaroven umoznovala odebrani vzorku jiz pted propusténim

domii (MZ CR, 2021).

Pilotni studie mikrobiologického testu podle Guthrieho probihaly v tehdejsim Ceskoslovensku
mezi lety 1970-1972 na vinohradské Klinice déti a dorostu. Od roku 1975 se potom
v Ceskoslovensku zagalo s celoplo§nym screeningem. Metoda suché kapky byla blize popsana

v prvnim metodickém opatieni ministerstva zdravotnictvi z roku 1975 (MZ CR, 2021).

Druha nemoc, pro kterou byl v Ceskoslovensku zaveden novorozenecky screening, se nazyva
vrozend hypotyre6za (CH). Screening tohoto onemocnéni byl zaveden v roce 1985 a u nas se

mu vénovala profesorka Hnikova (MZ CR, 2021).
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Dale nasledovalo zatfazeni screeningu kongenitalni adrenalni hyperplazie (CAH). Celoplosné
se provadi od roku 2006, pilotni studie byly zahdjeny uz v roce 2001. Dalsi vySetfovana

onemocnéni se piidala roku 2009 a 2016 (Peskova et al, 2018).

V roce 2009 byla do celoplo$ného laboratorniho screeningu piidéna cysticka fibroza spolec¢né
S 9 dédi¢nymi poruchami metabolismu. V roce 2016 bylo pfidano dalSich 5 vrozenych

onemocnéni metabolismu (Honzik et al, 2022).

Od 31. kvétna 2016 je v platnosti Metodicky navod k zajisténi novorozeneckého laboratorniho
screeningu a nasledné péce (Véstnik MZ CR 6-2016). Ten popisuje rozsifeni vybranych
onemocnéni screeningu z 13 na 18 (viz. Pfiloha A). Tento metodicky ndvod nahradil Metodicky
navod k zajisténi celoploSného novorozeneckého laboratorniho screeningu a nasledné péce

z roku 2009 (Véstnik MZ CR 6-2009) (Véstnik MZ CR, 2016).

Od ledna roku 2022 je laboratorni novorozenecky screening rozsifen v pilotnim programu
o dvé dalsi onemocnéni. Do preventivné vysSetfovanych onemocnéni se nové tadi spindlni

svalova atrofie (SMA) a tézké kombinované imunodeficience (SCID) (Wildova, 2021).

K novorozeneckému screeningu spinalni svalové atrofie a tézkych kombinovanych
imunodeficienci byl vydan Metodicky pokyn k provadéni pilotniho projektu laboratorniho
novorozenecké screeningu SMA a SCID (Véstnik MZ CR, 2021). P¥idanim SMA a SCID
Vv piipad€ Uspé€$ného pilotniho projektu by doSlo knavySeni poctu chorob v ramci

novorozeneckého laboratorniho screeningu z 18 na 20 nemoci (Zima, 2022).
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3 VYBRANA ONEMOCNENI LABORATORNIHO
NOVOROZENECKEHO SCREENINGU
3.1 Kongenitalni hypotyreéza - (CH) — Endokrinni poruchy

Prochézka (2020) uvadi, Ze incidence kongenitalni hypotyredzy v Ceské republice je pfiblizné
1:3 000 zivé narozenych novorozencl. NejcastéjSim predpokladem pro vznik je geneticky

podminéna embryopatie (Fendrychova, Borek, 2012).

U onemocnéni kongenitalni hypotyre6zy dochdzi k redukci funkce §titné zlazy. Hormony
produkované Stitnou zladzou jsou velice dilezité pro vyvoj mozku a rdst, a to nejvice

do 7. mésice Zivota a v prodlouzeném obdobi az do 3. roku véku ditéte (Blahova et al, 2019).

Klinické ptiznaky vrozené hypotyredzy jsou spojovany se zpomalenou osifikaci klenby lebec¢ni.
S tim souvisi Siroce oteviena velka fontanela a perzistujici malé fontanela. Dale se mize objevit
prolongovany ikterus, neptitomnost osifika¢nich jader epifyz tibii a femuru, kterou Ize hodnotit

na RTG snimku kolen (Pomahacova a Kalvachova, 2021).

Kdyz jest¢ vrozend hypotyre6za nebyla soucéasti celoplosného screeningu, byla casto
diagnostikovana tato nemoc pozd¢ a porucha vedla k nezvratnému mentalnimu postizeni déti

a porucham vyvoje (Pomahacova a Kalvachova, 2021).

Pokud je nemoc v¢as diagnostikovana a je zahajena 1 v€asna 1é€ba, nejpozdéji do 14. dne Zivota
ditéte, 1ze dosdhnout normalni kvality Zivota. Nutno podotknout, Ze 1écba je celoZivotni
a spociva v podavani synteticky tvoren¢ho thyroxinu, jehoz pocatecni davka je 10-15 pg/kg/den

(Pomahacova a Kalvachova, 2021).

Cilem 1é¢by je zajistit normalni psychomotoricky vyvoj ditéte, jeho pfimocary rast a zdravé
biologické zrani. U déti s kongenitalni hypotyredzou je tieba vysSettit sluch do 3. mésice zivota
pomoci otoakustickych emisi, tedy stejnou metodou, kterd je vyuzivana pii novorozeneckém
screeningu sluchu. Percepéni vada sluchu se mize u onemocnéni kongenitalni hypotyredzy
zhorSovat v postnatalnim obdobi postupné, a tak nemusi byt béhem prvniho screeningu

diagnostikovana (Pomahacova a Kalvachova, 2021).

3.1.1 Kongenitalni adrenalni hyperplazie - (CAH) - Endokrinni poruchy
Incidence kongenitalni adrenalni hyperplazie je ptfiblizn€ 1:12 000 zivé narozenych déti
(Prochézka, 2020). Toto onemocnéni fadime mezi autosomalné recesivni dédi¢né enzymopatie.

Ptic¢inou vzniku je syntéza kortisolu a aldosteronu uvnitt kiiry nadledvin. Nejcastejsi forma
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onemocnéni, ktera se vyskytuje v 90-95 % ptipadu, je zptisobena deficitem enzymu P450c21

(Pomahacova, Kalvachova, 2021).

U kongenitalni adrenalni hyperplazie rozliSujeme 2 typy onemocnéni: neklasicky a klasicky
typ. Neklasicky typ se zacina projevovat az v obdobi skolniho véku a puberty. Klasicky typ se
projevi mezi 5. a 15. dnem od narozeni a déle se u n¢j rozliSuje pfitomnost ¢i nepfitomnost

solné poruchy (Pomahacova, Kalvachova, 2021).

Klinické piiznaky kongenitalni adrendlni hyperplazie jsou zplisobeny nedostatkem kortisolu
a aldosteronu, popf. nadledvinovou nedostate¢nosti (Pomahacova a Kalvachova, 2021). Mezi
klinické ptiznaky onemocnéni patii neprospivéani, zvraceni, hypotonie, kiece az umrti pii

metabolickém rozvratu pti adrendlni krizi (Prochazka, 2020).

Prochazka (2020) dale uvadi, Ze pfiznakem je také rozvoj druhotnych muzskych pohlavnich
znakd zevniho genitalu u divek, tzv. virilizace. U chlapct se onemocnéni projevi zvysenym

zbarvenim skrota (Fendrychova, Borek, 2012).

Pomahacova a Kalvachova (2021) hovofi také o mozném rozvoji virilizace u divek in utero

Mrwe

androgenil v diisledku nadledvinové nedostatecnosti.

Virilizace mliZze mit vice podob, miize dokonce dojit k zdméné divciho pohlavi za chlapecké
vzhledem k podobnosti divéiho zevniho genitalu s prazdnym skrotem. Proto je dle Pomahacové

a Kalvachové (2021) dilezité sonograficky vySetfit malou panev a stanovit karyotyp.

Pii v€asné diagnostice a 1é¢bé je u déti s timto onemocnénim vysoké Sance na zajisténi jejich
zdravého a pfirozen¢ho vyvoje 1 normalni kvality Zivota (Malikova, 2013). Lécba spociva

v podévani hormont, konkrétné mineralokortikoidt a glukokortikoidti (Prochéazka, 2020).

Mize byt provedena také chirurgickd Uprava zevniho genitdlu u divek. Je vSak tfeba
chirurgickou 1écbu zahajit pied 2. rokem véku ditéte a dalsi operacni zdkrok vykonat pred
zahajenim sexualniho zivota (Malikova, 2013). Prochazka (2020) dodava, ze fertilita u divek

zUstava zachovana i po plastice zevniho genitalu.

U vSech pacientli se béhem pravidelnych kontrol hodnoti laboratorni vysledky, rtist, kostni zrani
a pohlavni vyvoj (Pomahacova, Kalvachové, 2021). Pribéh 1écby upravuje a urcuje détsky

endokrinolog (Malikova, 2013).

17



3.1.2 Cysticka fibréza — (CF)

Incidence cystické fibrozy v Ceské republice &ini 1:4 500 Zivé narozenych déti. Cysticka
fibroza je vyvolana mutaci genu CFTR (Kolek et al, 2017). V disledku toho dochazi ke zvysené
koncentraci chloridovych a sodikovych iontl a k nasledné poruse transportu téchto iontl pies

membranu (Prochazka, 2020).

Cystickou fibrozu muzeme v literatufe najit i pod nazvem mukoviscidéza pro jeji

charakteristicky vazky hlen (Fendrychova, Borek, 2012).

V novorozeneckém obdobi je pro toto onemocnéni typicky mekoniovy ileus a fidka az mastna
stolice. Typickym projevem jsou symptomy respiracniho typu, jako drazdivé kasle nebo infekty
Vv respiracni soustave a vyrazné slany pot v diisledku vysoké koncentrace chloridd. Proto se této

nemoci fika také nemoc slanych déti (Prochazka, 2020).

Pfitomny jsou i nosni polypézy. V disledku postizeni vedlejSich nosnich dutin se mohou
objevit také ptiznaky jako astma. Dale je poskozen travici trakt, konkrétné slinivka bfisni,
stfeva, jatra a ZluCové cesty. V dusledku toho se mlize objevit porucha vyzivy (Kolek et al,

2017).

Aby doslo ke zvySeni kvality Zivota jedince, je tieba v€asné diagnozy a zahajeni vhodné 1é¢by,
kterou lze zmirfiovat ptiznaky, ackoli se jedna o nevylécitelné onemocnéni (Prochazka, 2020).
Vavrova a BartoSova (2016) zduraznuji, Ze v ptipadé¢ prokdzani nemoci je tfeba vySetfit

1 sourozence, ackoli se u nich zadné z klinickych ptiznaki CF nevyskytuji.

Lécba cystické fibrozy se odviji od poSkozeni soustav. V prvni fad€ u dychaci soustavy je tfeba
zahdjit fyzioterapeutickou 1écbu dychani, aby dosSlo ke zlepSeni prichodnosti dychacich cest.
Ptisny rezim je tfeba dodrzovat pii antibiotické 1é€bé infekci (Prochazka, 2020). Ve stadiu
zhorSeni onemocnéni dochazi ke komplikacim, u kterych je Zadouci domaci kyslikova terapie

¢i transplantace plic (Vavrova, BartoSova, 2016).

V rdmci terapie zaméfené na travici trakt je poskytovdna substituce enzymil pankreatu

a vitaminu a 1é¢ba ptipadnych komplikaci (Vavrova, BartoSova, 2016).

Kladen je také dlraz na ptisny hygienicky rezim v domacnosti, kde clovek s cystickou fibrozou
Zije, aby bylo eliminovéno riziko nakaZeni pseudomonéddovou infekci (Vavrova, BartoSova,
2016). Fila (2014) uvadi, ze ptfisna hygienicka opatfeni plati pro nemocné cystickou fibrozou
samoziejmé 1 uvniti zdravotnickych zafizenich. Plati také zédkaz potkévani se osob s touto

nemoci mezi sebou. Pokud k setkéni dojde, musi dodrZzovat rozestup minimalné 1 metru.
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3.1.3 Fenylketonurie — (PKU) — Dédi¢né metabolické poruchy

Vyskyt fenylketonurie v Ceské republice je piiblizné 1:6 500 Zivé narozenych déti (Prochazka,
2020). Fenylketonurie je autozomalné recesivni dédi¢na porucha, pii které dochazi k poruse
aminokyseliny  fenylalaninu. Tato porucha je zplsobena deficitem enzymu

fenylalaninhydroxylazy v jatrech (Prochazkova et al, 2020).

Vysoka koncentrace fenylalaninu je pro mozek toxicka, coz zplsobuje té¢zkd onemocnéni
centralni nervové soustavy (Bldhova et al, 2019). U nelécenych stavii dochazi nejcasteji
Kk mentalnimu postizeni, psychiatrickym obtizim, kife¢im, porucham spanku a motoriky
(Prochazkova et al, 2020). Prochazka (2020) uvadi jako dalsi ¢asty symptom zapach moci po

mySing.

V ptipadé, Ze je fenylketonurie véas diagnostikovana a 1é¢ena, nedochazi k mentalni retardaci,

ale mohou se objevit poruchy uceni (Prochazka, 2020).

Déti s fenylketonurii se po narozeni jevi jako zdravé, vcasna diagndza zavisi na stanoveni

hladiny fenylalaninu v krvi brzy po narozeni (Blahova et al, 2019).

Lécba by méla byt zahdjena co nejdiive a je celozivotni. Spociva v nizkobilkovinné dieté
S vyrazn¢ omezenym piijmem fenylalaninu ve stravé (Blahova et al, 2019). Prochdzkova
a kolektiv (2020) dodavaji, ze dieta se sklada z aminokyselin bez obsahu Ph, nizkého mnozZstvi

ptirozenych bilkovin a z nizkobilkovinnych vyrobk.

Pacientiim s fenylketonurii je mozné poskytnout také substitucni ¢i genovou terapii. V piipadé
substituéni terapie jsou pacientim intravendzné aplikovany specifické enzymy vyrabény
pomoci DNA rekombinantnich technologii. Pti genové terapii se do genomu pacienta aplikuje

upravend DNA, ktery dokédze doplnit nebo nahradit chybé&jici protein (Prochazkova et al, 2020).

Pacient je vySetfovan i pomoci jinych vySetfeni, ktera jsou potiebna vzhledem k jeho
aktudlnimu stavu. Vyuzivaji se psychologicka a neurologicka vySetteni, kostni denzitometrie

a dle vysledk je pacientovi indikovana dalsi souvisejici 1é€ba (Prochazkova et al, 2020).
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3.2 Onemocnéni v pilotnim programu laboratorniho novorozeneckého
screeningu 2022

3.2.1 Spinalni svalova atrofie — (SMA)
Spinalni svalova atrofie se fadi do skupiny vzacnych onemocnéni. Celosvétova incidence
tohoto onemocnéni je 1:10 000 Zivé narozenych déti. Roéné by se tedy v Ceské republice na

zaklad¢ tohoto idaje mélo narodit asi 10 déti se spinalni svalovou atrofii (Zima, 2022)

Spindlni svalova atrofie je geneticky podminéné onemocnéni motoneuronu, kdy dochazi
k degeneraci motorickych bun¢k. Motoneurony jsou ulozeny v pfednich rozich mi$nich
a vybihaji odtud nervova vldkna, jejichz tikolem je fidit pohyb svalt (Kocova, 2017).

U SMA rozliSujeme 4 zakladni typy podle zavaznosti chybéni SMN, tedy proteinu, ktery je

vewr

2022).

Typickym ptiznakem tohoto onemocnéni je progresivni ochabovéani svalstva, svalové
hypotrofie, areflexie ¢i fibrilace (Kocova, 2017). V pozdnim stddiu SMA dochazi ke ztraté
mobility a naslednému rozvoji chronické respira¢ni insuficience. V dusledku toho se objevuje
zrychlené povrchni dychani, intenzivnéjsi zapojeni pomocnych dychacich svala a pacient neni

schopen si u¢inné odkaslat (Vondra, 2015).

Vzhledem k zavaznosti onemocnéni je tfeba podpofit snahy o co nejvEasnéjsi zachyt. Existuje
moznost prenatalni diagnostiky v rodinach, kde je vyssi pravdépodobnost tohoto onemocnéni.
Diagnostika se v tomto pfipad¢ provadi na zakladé odbéru bunék z plodové vody, ¢i bunék

choriovych klki na placenté (Kocova, 2017).

Doposud byla pro pacienty stimto onemocnénim dostupnd pouze 1écba symptomu
onemocnéni. Zakladem terapii je rehabilitacni a lazenska l1éCba cilend na prevenci rozvoje
kontraktur a deformit patete. Diraz je kladen také na vertikalizaci pacientil, aby se pfedeslo
rozvoji skoliozy (Ehler, 2014). Haberlova (2016) tvrdi, ze je dilezitd také ortopedicka péce

zamétfena na vyuziti dlah, ortéz a korzeta ¢i mechanickych a elektrickych vozikii.

Neodmyslitelnou soucasti je také dechova terapie, respirac¢ni fyzioterapie a provadéni
dechovych cviceni s neuroprotektivnim ucinkem (Ehler, 2014). U duSnych pacientl je ¢asto

indikovana neinvazivni plicni ventilace (Haberlova, 2016).
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Vyuzivanid u tézkych forem respiracni insuficience byva také pomtlcka Cough Assitent
Machine, ktera usnadiuje odkaslavani. Zlepsuji se tak dechové funkce a nedochazi k ¢astym
hospitalizacim. U tézSich forem onemocnéni je nevyhnutelné zavedeni tracheostomické kanyly
a perkutdnni endoskopické gastrostomie. V neposledni fadé¢ je do terapie zahrnuta

1 psychologicka a socidlni péce (Haberlova, 2016).

V ramci farmakologické terapie je nejdostupnéjSim lékem pro pacienty se spindlni svalovou
atrofii valproat sodny, jehoz ucinek byl v mnoha klinickych studii zkouman v kombinaci
uzivani s karnitinem. S nejvétsi pravdépodobnosti vede uzivani této kombinace ke zpomaleni
progrese onemocnéni. Mezi dalsi dostupné 1éky patii fenylburat sodny, ktery by mél zlepSovat
svalovou silu a také zvolnit priibéh onemocnéni. V nékterych centrech je détem podavan také

salabutamol, ktery ulehcuje pacientim dychani (Kocova, 2017).

Nejnovéjsim lékem na trhu pro 1écbu spinélni svalové atrofie je Spinraza, ktery obsahuje latku
Nusinersen, schvalenou Utadem pro kontrolu 1&iv v roce 2016. Lék Spinraza se podava
lumbalni punkci do patefniho kanalu. Zahrani¢ni studie publikovana v ¢asopisu New England
Jornal of Medicine prokazala zasadni posun motorickych funkci k lep§imu po uzivani 1éku
Spinraza. Hamnersmith Infant Neurological Examination prokazal delsi dobu pfeziti pacientd

s SMA po uzivani tohoto 1¢ku (Figueiredo, 2021).

Lécba dospélych pacientii se SMA byla v CR zahéjena v dubnu 2020. Nyni je dostupna pro déti
i dospélé ve vybranych neuromuskularnich centrech, a to ve Fakultni nemocnici v Motole, ve
Fakultni nemocnici v Brné, v Thomayerové nemocnici a ve Fakultni nemocnici Ostrava.
K dubnu 2021 bylo v CR 1ékem Spinraza 1é¢eno 58 détskych pacientt a 45 dospélych pacientt
(Hlavicova, Hlavica, 2021).

3.2.2 Tézké kombinované imunodeficience — (SCID)

Teézké kombinované imunodeficience (SCID) patii k vzacnym a velmi zavaznym porucham
imunity. U SCID dochazi k naruseni vyvoje plné funk¢nich T lymfocytt a n€kdy i B lymfocytt
(Roifman a kolektiv, 2012). Incidence tohoto onemocnéni je 1-2:100 000 Zivé narozenych déti

(Dorsey, Puck, 2017).

Diagnostika SCID je naro¢na a existuje predpoklad, Ze zatazeni SCID do laboratorniho
novorozeneckého screeningu by mohlo dopomoci k detekci onemocnéni jesté pred projevenim

prvnich ptiznakl (Klocperk, 2018).
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Hlavnim pfiznakem SCID je zvySena nachylnost k infekcim, které jsou v pfipadé tézkych
kombinovanych imunodeficienci Zivot ohrozujici. Pacienti mohou trpét vS§emi druhy infekci,
bakterialnimi, virovymi 1 mykotickymi. Objevit se mohou také kvasinkové infekce postihujici
predeviim dutinu Ustni & oblasti hyzdi. Casto jsou infekce doprovazeny chronickymi prijmy
(Klocperk, 2018).

Zahajeni v€asné terapie je dulezité. Lécba je poskytovana v podobné transplantace kostni diené
nebo kmenovych bun¢k. Transplantace zvySuje pacientovi Sance na pieziti. Nemocni SCID,
kterym 1écba neni poskytnuta v¢as, umiraji do prvniho roku zivota, nejcastéji na komplikace

spojené s infekcemi (Medkaikar et al, 2016).
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4 ODBER KRVE NA LABORATORNI SCREENING
U NOVOROZENCU

Odbér krve z paty se provadi na tizemi Ceské republiky v sou¢asnosti viem novorozenctim
prostfednictvim incize ¢i vpichu (Bldhova et al, 2019). Pata je pro odbér doporucovana

od narozeni do 6. mésice Zivota novorozence (Fendrychova et al, 2014).

Postup provedeni odbéru je popsan v Metodickém pokynu Ministerstva zdravotnictvi spolecné
se Zakonem o zdravotnich sluzbach a podminkach jejich poskytovani (Zakon ¢. 147/2016 Sb.)
a Zakonem o specifickych zdravotnich sluzbach (Zakon ¢. 202/2017 Sb.).

Vsechna screeningova vySetfeni jsou provadéna se souhlasem pacienta, v tomto ptipad¢ se
souhlasem zakonného zastupce. Divodem neprovedeni téchto vySetfeni muze byt porod mimo
zdravotnické zafizeni, Casné propusténi novorozence do domaci péCe nebo odmitnuti

screeningoveé vySetfeni novorozence zakonnym zastupcem (Sebkova, Zima, 2020).

V ptipadég, ze zdkonny zastupce odmitne provedeni novorozeneckého laboratorniho screeningu,
musi se do zdravotni dokumentace novorozence vlozit odmitnuti, které je sepsano

dle nalezitosti (viz. Piiloha B) (Véstnik MZCR, 2016).

Za provedeni odbéru zodpovida 1ékai. Ten ma za ukol zkontrolovat pribeh screeningového
vySetieni novorozence. Dal$i dopliyjici vySettfeni zajisStuje pediatr, u kterého je novorozenec

registrovan (Sebkova, Zima, 2020).

4.1 Postup odbéru krve laboratorniho novorozeneckého screeningu

Dulezitym krokem pied samotnym provedenim screeningu je piiprava pomucek, které jsou
potiebné pro odbér z paty. Je tieba si pomilcky nachystat, aby pozdéji nedochézelo
Kk protahovani odbéru a delsi traumatizaci novorozence. Odebirajici porodni asistentka ¢i détska
sestra si nachysta sterilni tampony, dezinfekci na ktizi, sterilni kopicko, screeningové karticky,
rukavice, emitni misku a kontejner na infekéni a ostry odpad (viz Ptiloha C, D) (Troupova,

Hanzl, 2010).

Screeningové karticky je tfeba vyplnit pfed samotnym odbérem, kaZzdému novorozenci se
vypliiuji dvé. Nejdualezitéjsi udaje obsazené na karticce jsou kontakt na zakonné zastupce,

vybrany prakticky détsky 1ékat, jméno a rodné ¢islo novorozence a matky (Prochazka, 2020).

Nésledné se ptistupuje k samotnému odbéru. Prvnim krokem pro lepsi GispéSnost a rychlejsi

provedeni je nahtati mista vpichu, naptiklad pomoci nahtaté latky po dobu aZ 5 minut. Poté se
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ocisti misto vpichu pomoci dezinfekéniho prostfedku a sterilniho tamponu a nésledné se

sterilnim tamponem otte do sucha (Novorozenecky Screening, 2013).

Samotny vpich se provadi na lateralni ¢asti plosky paty do hloubky 2,0 mm (viz Pfiloha D)
(Fendrychova et al, 2014). Prvni kapka se setfe sterilnim tampdénem a je tfeba vyckat
na vytvoreni druhé kapky krve, kterd je vétsi (Novorozenecky Screening, 2013). Pata se
novorozenci nesmi pfehnané mackat, abychom ptedesli mozné ptimési tkanového moku v Krvi

(Véstnik MZCR, 2016).

Pokud je kapka dostate¢né velka, kapne se na vyznacené misto screeningové Karticky (viz
Ptiloha F). Je tfeba vyckat na prosdknuti krve a vyplnéni ptislusného krouzku (viz Ptiloha G).
Stejnym zptisobem se vyplni i ostatni nacrtnuté teréiky. Nasledné se vzorky nechaji vyschnout

na suchém a Cistém misté ¢tyii hodiny (Novorozenecky Screening, 2013).

Dulezité je zajistit, aby nedoSlo ke kontaminaci krve na filtraéni C€asti screeningové karticky
jinym pfedmétem. Dbame proto pfi manipulaci se screeningovou kartickou opatrnosti.
Zasychani krve na screeningové karticce se nesnazime urychlit. Vhodné je vyuziti specialnich
stojanil pro jejich vysuSeni, kdy se zabrani kontaktu s dal§imi objekty, zaroven karticka schne
ve vhodné horizontalni poloze. Provedeni odbéru se zapise do Zdravotnické dokumentace

novorozence a do Zpravy o novorozenci (Véstnik MZCR, 2016).

4.2 Screeningové laboratore
Po provedeni odbéru se vzorky odesilaji do laboratofe, a to nejpozdé€ji 24 hodin od odbéru
(Novorozenecky Screening, 2013). Centralni specializované laboratote analyzuji vzorky krve

a vyhledavaji onemocnéni spojena s metabolickymi a endokrinnimi poruchami (Blahova et al,

2019).

Screeningova karticka na vySetfeni dédi¢nych metabolickych poruch se zasila do laboratofe
Vseobecné fakultni nemocnice nebo do Fakultni nemocnice v Olomouci. Karticka na cystickou
fibrézu a endokrinni poruchy se zasil4 do laboratofe Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady

¢i do Fakultni nemocnice v Brné (Véstnik MZCR, 2016).

4.3 Vysledky laboratorniho screeningu

Vysledky novorozeneckého laboratorniho screeningu poskytne ptislusna laboratot vysetiujici
dand onemocnéni. U endokrinnich a metabolickych poruch maji laboratotfe vysledek okolo
14. dne od provedeni odbéru. U cystické fibrozy je vysledek zndm okolo 2. mésice po odebrani

vzorku (Novorozenecky Screening, 2013).
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V ptipadé€, ze je vzorek negativni, laboratof nekontaktuje zvoleného détského praktického
1ékate ani zdkonné zastupce. To znamend, Ze zadna z danych nemoci nebyla pomoci screeningu
zachycena. Pokud neni détsky prakticky 1€ékat ani rodi¢ informovan do 2. mésice od odbéru,
znamend to tedy negativitu vysledku pro vSechna onemocnéni vySetfovana laboratornim

novorozeneckym screeningem (Novorozenecky Screening, 2013).

Pokud laboratot zachyti pozitivni vysledek, zkontaktuje oSetfujiciho Iékafe ¢i rodice
novorozence. Kontaktovani laboratoii vSak neznamena automaticky prokézani nemoci, nejedna
se totiz o pifimou diagnostiku onemocnéni. Je zapotiebi novorozenci poskytnout dalsi
diagnostickd vySetfeni, aby se prokazalo, zda se o poruchu opravdu jedna. Jednotlivé postupy
pro identifikaci nemoci zaleZi na prokdzaném typu onemocnéni. MiiZe se jednat o opakovany
odbér metodou suché kapky, zilni krve a v ojedin€lych ptipadech 1 akutni nemocni¢ni péci

(Novorozenecky Screening, 2013). Nékdy se také miize stat, ze je vysledek faleSné pozitivni.

O fale$né pozitivnim vysledku hovotfime v pfipadé, Ze se prokazala jeho pozitivita
screeningem, ale pomoci dalsich vysetfeni se dokazala jeho nepiitomnost (Véstnik MZCR,
2016). Pro dokresleni, piipadi falesné pozitivity u dédicné metabolickych poruch bylo k roku
2018 zaznamenavano 1:1 000 ptipadt. Setkat se mizeme také s faleSné negativnim vysledkem,

tyto vysledky jsou ale velmi vzacné, ptesto je tieba jim vénovat pozornost (Peskové et al, 2018).

Mize se také stat, ze vysledek je nejasny. V takovém ptipadé¢ dochazi k neprikaznosti
vySetfeni. Takovy vysledek muize byt zplsoben rozliénymi faktory, naptiklad podanim
nékterych druht farmak matce v obdobi pfed porodem nebo podéni farmak novorozenci
po porodu. Ovliviiyjicim faktorem muze byt také porodni zralost a vaha novorozence, metodika
odbéru, ¢i1 dalsi pfidruZzend onemocnéni. Nejasnost mize prokazovat také pouze mirny prib&h
zjiSt€éného onemocnéni. V pfipadé nejasného vysledku je tieba odbér zopakovat

(Novorozenecky Screening, 2013).

4.4 Vyuziti novorozeneckych lancet
Pro odbér Ize vyuZit patni novorozeneckou lancetu Babylance, ktera je v Ceské republice spise
novinkou a zacinaji ji vyuZivat prvni nemocnice. Jde o specidln€ navrzenou lancetu

novorozeneckymi sestrami, kterda ma usnadnit metodu celého odbéru (viz Ptiloha H, CH)

(Laborie, 2022).

Lanceta vytvoii dokonale hladky a piesny fez, oblibené jsou i pro bezpe¢nost a snadné pouziti

v praxi. Hladkym fezem lze docilit 1 sniZeni traumatizace novorozence. Mechanismus
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S pruzinou uvniti lancety provede kyvadlovou ¢innost Cepele a dojde k zasadné menSimu

poskozeni podkozni tkané u novorozence (Laborie, 2022).

Metodika odbéru probiha podobné jako pii pouziti kopicka. Rez se provadi v laterarnich
mistech paty. Po piipravé pomucek a nahfati paty se provede samotny vykon. Na dezinfekci
mista v pichu se pouzije dezinfekce ¢i dezinfekéni antisepticky ubrousek. Poté se pfilozi
lanceta. Na té je vyznaceno zaobleni paty, aby se vhodné pfilozila k mistu odbéru (Laborie,

2022).

Drazka cepele se umisti proti paté a spoust’ smérem od odebirajiciho. Po profiznuti se setie
prvni kapka krve a odebere se pozadované mnozstvi stejnym zplsobem jako pii odbéru

kopickem (Laborie, 2022).

Patni lancety Babylance se d¢li dle vahy novorozenci, aby byla pouZita spravna délka a hloubka
fezu. Zluta barva lancety je uréena pro novorozence s hmotnosti niz$i nez 1000 g, délka fezu je
2,2 mm a jeho hloubka 0,60 mm. RuUzova se vyuzivd u novorozencl s hmotnosti
1000 g-2500 g, 3,0 mm je délka fezu a 0,85 mm jeho hloubka. Modréa lanceta se vyuziva
u novorozenct i vétSich déti s hmotnosti od 2500 g-9 kg s délkou fezu 3,0 mm a hloubkou fezu

1,0 mm, jak lze vidét v nasledujicim odkazu na video (viz. Pfiloha J) (Babylance, 2022).
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5 EDUKACE A INFORMOVANOST RODICU
O LABORATORNIM SCREENINGU

5.1 Edukace v porodni asistenci o laboratornim novorozeneckém

screeningu
Edukaci lze charakterizovat jako systém vzdélavani jedince s vychovnou funkci a snahou
predchazet potenciondlnim problémum. Edukacni proces je popisovan jako samotna probihajici
edukace mezi edukdtorem, tim, kdo pfedava vychovné informace, a edukantem, ktery pfijima

nov¢ informace pro vzdelavani (Dusova et al, 2019).

Obsah poskytované edukace edukatorem musi patiicné odpovidat schopnostem a védomostem
edukanta. Zasadni casti je také pii edukaci propojit poskytované znalosti s praxi, aby je byl
edukant schopen sam v praxi vyuzit. Vedeni edukace by méla mit na starost kvalifikovana

osoba s dostate¢nymi znalostmi, které jsou védecky podloZzené a aktualni (Zormanova, 2014).

Tisonova (2012) dodava, ze by tato kvalifikovana osoba méla umét empaticky komunikovat
s rodi¢i. Personal musi vzdy volit vhodna a srozumitelna slova, odpovidajici tempo pro dané

téma a zvolit dostatek ¢asu a prostoru pro piedani informaci.

Edukator by se béhem prubéhu mél edukanta tazat, zda jsou predavané informace srozumitelné
a dostate¢né. S tim souvisi 1 poskytnuti prostoru pro dotazy edukanta a snaZeni se o aktivni

zapojeni do procesu (Zormanova, 2014).

DuSova et al (2019) uvadi, Ze v porodni asistenci je edukace vniména jako vyznamna pro
zdravotnika 1 pro samotnou klientku. Dochéazi ke zvySeni jeji informovanosti, spokojenosti

a pozitivn€ edukace pusobi 1 pfi vzniku moznych komplikaci.

Porodni asistentka jako edukator pfispivd k aktivnimu zapojeni klientky do pribéhu
poskytovani jeji zdravotni péce. Je tfeba dat najevo na$i podporu klientce, aby se aktivné

zapojila a byla oteviena procesu (Dusova et al, 2019).

Ptipravé na rodicovstvi by rodice méli vénovat dostatek ¢asu, a to nejen v domacim prostiedi.
Rodice by méli byt dostatecné informovéani i o priibéhu péce o novorozence ve zdravotnickém

zafizeni (Tisotlova, 2012).

Zenam lze predat dopredu informace tykajici se vykonti u novorozence, které se provadi vzdy
po porodu a béhem hospitalizace, aby zena m¢la sama dostatek Casu tyto informace zpracovat

a zhodnotit a vyjadrit informovany souhlas ¢i nesouhlas (DuSova et al, 2019).
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5.2 Informovanost

Tomek (2017) v Sociologické encyklopedii uvadi, Ze informovanost je: ,,mnoZstvi informaci,
kterymi jedinec ¢i urcita skupina disponuji a které mohou aktivné Sirit.* Informovanost je
Vv praxi ovlivnéna dostupnosti informaci, jejich pravdivosti a uplnosti, ale také intelektualnimi

predpoklady jedince a jeho subjektivni vzdélanosti.

Dulezité je také zdaraznit, ze informovanost nemusi vZzdy obsahovat pouze pravdivé informace,
ale také zkreslené udaje nebo neadekvatni predstavy. Pravé toto zkreslovani ma vliv

na celkovou miru informovanosti (Tomek, 2017).

5.3 Informovany souhlas

Lékarska a zdravotnickd péfe musi byt pacientovi vzdy poskytnuta s jeho informovanym
souhlasem. Je nezbytné, aby byl pacient obeznamen s urcitym zékrokem, jeho ucelem
a prubéhem provedeni. Podani Informovaného souhlasu je vzdy pacientovym svobodnym

rozhodnutim a podava jej psanou nebo Ustni formou (Pafko, Mach, 2013).

V ptipadé odmitnuti je tfeba pacienta vzdy upozornit na mozné neptiznivé dopady na jeho
zdravi a Zivot. Pacient v takovém piipad¢ musi podepsat odmitnuti s poskytnutim zdravotnické
péce, tzv. revers. Pokud pacient odmita podepsat i tento dokument a nadale nesouhlasi se

zakrokem, musi zaznam o odmitnuti podepsat 1€kat a dalsi svédek (Patko, Mach, 2013).

U laboratorniho novorozeneckého screeningu davé souhlas sjeho provedenim zakonny
zastupce, nejcastéji matka, kterd je o odbéru metodou suché kapky krve informovéna.
Za obeznameni rodi¢li s vykonem a ziskani souhlasu je odpovédny oSettujici 1ékar novorozence

v dobé provedeni odbéru (Novorozenecky Screening, 2013).

Laboratorni novorozenecky screening je vykondvan pro zdravi a budouci spokojeny Zivot
ditéte. V piipadé, Ze se zakonny zastupce rozhodne pro nesouhlas s provedenim screeningu, je
zadouci, aby l€kaf probral s rodi¢i vSechna mozna rizika spjata s neprovedenim odbéru. Pokud
1 pfesto rodi¢e odmitaji odbér, je nutné zalozit do zdravotni dokumentace ditéte prohlaSeni

0 nesouhlasu s podpisem zakonného zastupce (Novorozenecky Screening, 2013).
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PRAKTICKA CAST
6 METODIKA PRACE

Tato bakalarska prace se sklada zteoretické a praktické Casti. V teoretické ¢asti jsme se

seznamili s teoretickymi vychodisky, z kterych se Cerpa v praktické ¢asti.

Cilem praktické Casti prace bylo zjistit informovanost zen na oddéleni Sestinedéli po porodu
o0 laboratornim novorozeneckém screeningu, ktery je provadén metodou suché kapky, odbérem

Z paty. Bylo vyuzito dotaznikové Setteni.

Dotaznikové Setfeni probihalo v obdobi od 9.3. 2022 az 9.4. 2022 v oblastni nemocnici
na oddéleni Sestinedéli, kde jsou hospitalizovany Zeny po porodu spolecné s fyziologickymi
novorozenci. Prizkumné Setfeni probihalo se souhlasem vedeni oblastni nemocnice

po podepsani zadosti.

Respondentky byly seznameny s obsahem bakalaiské prace. Déle byly respondentky pouceny
o prub¢hu anonymniho a dobrovolného dotaznikového Setfeni, které probihalo druhy az treti
den po porodu novorozence. Bylo rozdédno celkem 40 dotaznikii z toho platnych a fadné
vyplnénych se ziskalo 30. Néavratnost ¢ini 75 %. 30 dotaznikid bylo zpracovano do praktické

Casti bakalarské prace.

Byla zvolena kvantitativni metoda prizkumu, aby byl moZzny rychly a SirSi sbér dat
od respondentil. Pro dotaznikové Setieni byl vytvofen nestandardizovany dotaznik. Obsahoval
celkem 16 otazek, jeho vzor je vloZen v Ptiloze H. V dotazniku byly obsazeny uzaviené otazky
dichotomicke, bylo na vybér z dvou variant odpovéedi ,,ano* a ,,ne*. Dale byly uzity otazky
vybérové a vyctové, kdy si dotazované respondentky mohly zvolit z jedné ¢i vice variant

odpovédi (Oleckd, Ivanova, 2010).

6.1 Cile a prizkumné otazky praktické casti

V obsahu praktické ¢asti byly stanoveny tyto cile.
Zjistit informovanost zen v oblasti laboratornim novorozeneckém screeningu z paty.

Zjistit, kym jsou matky informovany o laboratornim novorozeneckém screeningu.
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V ramci uvedenych cili byly stanoveny tyto prizkumné otazky:

1. Prizkumna otazka: Jak4a je informovanost matek o laboratornim novorozeneckém

screeningu, o misté odbéru a vysetifovanych nemocech?

2. Prizkumné otdzka: Kym jsou matky informovany o laboratornim novorozeneckém

screeningu?

3. Priizkumné otazka: Dostaly Zeny Informovany souhlas o laboratornim novorozeneckém

screeningu?

6.2 Charakteristika prizkumného vzorku

Respondentkami pro vyzkum byly zvoleny Zeny po porodu na odd¢€leni Sestined€li v oblastni
nemocnici, kde byly hospitalizovany spoleéné s novorozenci z fyziologického oddéleni
novorozencl. Dotaznik byl rozdavan druhy nebo v tfeti den po porodu pied propusténim
do domaci péce. Diivodem byl predpoklad, Ze novorozenci byl jiz odebran vzorek
na laboratorni novorozenecky screening. V prvni ¢asti dotazniku, konkrétné v otazkach 1,2,3 .4,
byly zjistovany socio-demografické informace ohledné véku, stupné vzdélani, zaméteni oboru
a na paritu, tedy zda je Zena prvorodi¢ka ¢i vicerodicka. V druhé ¢asti dotazniku byly
soustfedény otdzky 5-16 zaméfené konkrétné na laboratorni novorozenecky screening z paty
u novorozencl. U otdzek 6, 8, 11 mély respondentky v ptipad¢ zaSkrtnuti odpovédi ,,ano*
dopliyjici podotazku 7, 9, 12, kde mély na vybér z dalSich moznosti, aby ptedchozi otdzku

specifikovaly.

6.3 ZPRACOVANI DAT

Pro zpracovani textu byl vyuzit program Microsoft Office Word a pro nésledné zpracovani
a vyhodnoceni dat =z dotaznikového Setfeni byl vyuZit Microsoft Office Excel.

Pro vyhodnoceni dat byla pouzita popisna statistika s nasledujicimi symboly.

y suma

ni absolutni ¢etnost (pocet respondentek, které oznacily danou odpovéd’)

n celkova Cetnost

fi relativni Cetnost (podil absolutni a celkové Cetnosti, uvadéna v procentech)

Pro vypocet relativni Cetnosti byl pouzit vzorec: fi = ni/n * 100 (Chraska, 2016).
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6.4 ANALYZA A INTERPRETACE VYSLEDKU PRUZKUMU

V nasledujici kapitole budou analyzovany a interpretovany vysledky dotaznikového Setieni

Z pruzkumu pomoci vysecovych a pruhovych grafi.

Otazka ¢. 1: Vék

a. 18-25let
b. 26-35 let
c. 36-45let

d. 46 leta vice

V¢ék respondentek

46 letavice 0

36-451et [ 2
26-35 let [ 10
18-25 let [N o

0 5 10 15 20 25 30

Obrazek 1 VéEk respondentek

Vétsina respondentek (63 %) bylo ve véku 26-35 let, 9 respondentek (30 %) uvedlo svij veék
mezi 18 a 25 lety a 2 respondentky (7 %) byly ve véku 36-45 let. Neni podivem, Ze
nejzastoupenéjsi skupinou jsou Zeny ve véku 26-35 let, jelikoZ tato vékova skupina odpovida
souCasnym statistickym tidajim o porodech. Bylo ptedpokladem, Ze se do této skupiny zaradi
nejvice respondentek, proto byly zeny rozdéleny do vékovych kategoriich, které jsou uvedeny

v grafu.
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Otazka ¢. 2: Jaké je vaSe nejvyssi dokoncené vzdélani?

a
b
C.
d

zakladni vzdé¢lani
sttedni s vyucnim listem
stfedni s maturitou, stiedni odborné s maturitou

vysokoskolské vzdélani

Nejvyssi dosazene vzdélani respondentek

Vysokoskolské vzdélani [N 14

Stfedni s maturitou, stfedni odborné s _ 12
maturitou

Stfedni s vyu¢nim listem - 3

Zékladni vzdelani ] 1

0 5 10 15 20 25 30

Obrazek 2 Nejvyssi dosazené vzdélani respondentek

Nejvice respondentek 14 (47 %) zodpovédélo, Ze maji vysokoskolské vzdélani, naopak pouze

1(3 %) z respondentek zodpovédéla, ze ma zakladni vzdélani. 12 (40 %) respondentek uvedlo

stiedoskolské vzdélani s maturitou a 3 (10 %) respondentky zodpovédély stiedni s vyuénim

listem.
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Otazka ¢. 3: Jste zdravotnik?

a. ano
b. ne

Povolani ve zdravotnictvi

17%

= Ano
= Ne

83%

Obrazek 3 Povolani ve zdravotnictvi

V otazce ¢islo 3 respondentky odpovidaly, zda jsou zdravotniky. 25 (83 %) respondentek
zodpovédély otdzku ,,ne“ a 5 (17 %) respondentek zodpovédélo ,,ano“. Pokud zeny maji

zdravotnické vzdélani, je tu predpoklad jejich vyssi informovanosti v dané problematice.
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Otazka ¢. 4: Jste?

a. prvorodicka

b. vicerodicka

Parita

- m Prvorodicka
0 ()
47% » Vicerodicka

Obrazek 4 Parita
Pouze o 2 rodicky vice bylo prvorodic¢ek v poctu 16 (53 %) a 14 (47 %) rodicek uvedlo, Ze jsou
vicerodic¢ky. Pfedpokladem bylo, Ze vicerodicky jsou diky piedchozi péci o novorozence vice

informovany o laboratornim novorozeneckém screeningu.
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Otazka ¢. S: Vite, co je to laboratorni novorozenecky screening?

d. ano

b. ne

Co je laboratorni novorozenecky screening

17%

= Ano
= Ne

83%

Obrazek 5 Co je laboratorni novorozenecky screening

V otazce €. 5 vice jak tfetina zen 25 (83 %) zodpovédé€la, Ze vi, co je to laboratorni
novorozenecky screening a 5 respondentek zodpovédelo, Ze nevi, co je laboratorni
novorozenecky screening. Tento stav lze pficist faktu, ze v dotaznikovém Setfeni odpovidalo
16 prvorodicek, pficemz existuje piedpoklad, Ze informovanost o laboratornim

novorozeneckém screeningu je u primipar nizsi.
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Otazka ¢. 6: Vyhledavala jste si béhem téhotenstvi informace o laboratorni

novorozeneckém screeningu?

d. ano

b. ne

Ziskani informaci o laboratornim novorozeneckém
screeningu béhem téhotenstvi

33%

= Ano
= Ne

Obrazek 6 Ziskani informaci o laboratornim novorozeneckém screeningu béhem
téhotenstvi

Cilem této otazky bylo zjistit, zda si Zeny aktivné vyhledavaly v téhotenstvi informace
o laboratornim novorozeneckém screeningu. Odpovéd ano uvedlo 10 (33 %) respondentek.
Odpovéd’ ne zaskrtlo 20 (67 %) respondentek. Pokud respondentky zvolily v otazce odpoved
»ano®, pokracovaly dale k vyplnéni nasledujici otazky, kde mohly zvolit vice variant.
Odpovidaly na otazku, kde konkrétn¢ ziskavaly béhem téhotenstvi o laboratornim
novorozeneckém screeningu informace. Celkem tedy odpovidalo dale 10 z 30 dotazovanych

respondentek. Jejich odpovédi jsou zaznamenany niZe pomoci grafl.
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Otazka €. 7: Pokud jste odpovédéla v otazce €. 6. ,,ano0, kde jste tyto informace ziskavala?

(Lze zaskrtnout i vice odpovédi)

zdravotnicky personal (pediatr, gynekolog, détska sestra, porodni asistentka)

a
b. odborna literatura

C. internetové zdroje
d. blizké osoby, znami
€. JINE: i

Zdroj informaci béhem téhotenstvi

Blizké osoby a znami - 1

e— R

Odborna literatura

Zdravotnicky personal (pediatr,

gynekolog, détska sestra, porodni _ 6

asistentka)
0 2 4 6 8 10

Obrazek 7 Zdroj informaci béhem téhotenstvi

Celkem 10 zen odpovidalo na otdzku €. 7, tykajici se zdrojti informaci, z kterych zeny nejcasté;ji
ziskavaly informace o novorozeneckém laboratornim screeningu. Zeny mohly zvolit vice
variant odpovédi a vysledky této otazky jsou nésledujici. Celkem bylo ziskano 14 odpovédi.
Celkem 7 odpovédi od respondentek uvadi, ze si informace vyhledavaly z internetovych zdroji,
druhou nejcastéji uvadénou moznosti byl zdroj informaci od zdravotnického personalu, a to

celkem 6 odpovéedi. Uvedena byla také 1 odpovéd’, Ze zdrojem informaci byla blizké osoba.
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Pocet odpovédi zen

2 Zeny

= 2 varianty odpovédi
1 Zena = 3 varianty odpovéedi

1 variantu odpovédi

7 Zen

Obrazek 8 Pocet odpovédi Zen

Ve vyse uvedeném grafu (obrazek ¢.8) jsou zobrazeny pocty odpovédi od Zen. Celkem
14 odpovédi bylo zaznamenano od 10 dotazovanych respondentek. 7 Zen z 10 vybralo pouze
1 variantu odpovédi. 2 zeny zvolily dvé varianty moznych odpovédi a pouze 1 zena vybrala
3 varianty odpovédi. Lze predpokladat, Ze se respondentky domnivaly, Ze jsou dostate¢né
informovany pouze jednim zdrojem a Ze jsou informace z internetovych zdroji

a zdravotnického personalu dostacujici.
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Otiazka ¢. 8: Byla jste pred vySetfenim informovana o vyznamu laboratorniho

novorozeneckého screeningu?

da. ano

b. ne

Informovanost o vyznamu laboratorniho novorozeneckého
screeningu

= Ano
= Ne

Obrazek 9 Informovanost o vyznamu laboratorniho novorozeneckého screeningu

Na otazku ¢. 8, zda Zeny byly informovany o vyznamu laboratorniho novorozeneckého
screeningu, 21 (70 %) respondentek zodpovédélo ,,ano* a 9 (30 %) zodpovédelo ,,ne‘.
V nasledujici otazce odpovidaly respondentky, které v této otazce zvolily variantu dopoveédi
»ano®“. Celkem tedy odpovidalo 21 respondentek na otazku tykajici se konkrétnich zdroji
informaci, od kterych respondentky informace ziskaly. Lze se domnivat, Ze zdravotnicky
persondl, ktery pfedpokladame, Ze je nejcastéjSim zdrojem informaci, nema béhem pracovniho
dne dostate¢ny casovy prostor pro predani dostateCnych informaci o laboratornim

novorozeneckém screeningu.

39



Otazka ¢. 9: Pokud jste v otazce ¢. 8 odpovédéla ,,ano“, kym jste byla informovana? (Lze

zaSkrtnout i vice odpovédi)

a. lékar (pediatr, neonatolog)

b. 1ékar (porodni saly, oddéleni Sestinedéli)
C. détska sestra

d. porodni asistentka

e. informacni letak, brozurka

f. informovany souhlas

Zdroj informaci o vyznamu laboratornim novorozeneckém
screeningu

Informovany souhlas NN 3
Infromacni letak, brozurka N 2
Porodni asistentka NN 3
Détska sestra I 11
Lékar (porodni saly, odd¢€leni Sestinédeli) N 6
Lékat (pediatr, neonatolog) NN 5

0 2 4 6 8 10 12

Obrazek 10 Zdroj informaci o vyznamu laboratornim novorozeneckém screeningu

V této otazce €. 9 odpovidaly pouze respondentky, které v predchéazejici otazce uvedly, Ze byly
informovany pred vySetfenim o vyznamu laboratorniho novorozeneckého screeningu. Vice nez
polovina respondentek, celkem 21 z nich, odpovidalo na otazku ¢.9. Nejcastéji respondentky
uvadély jako zdroj informaci persondl, z toho celkem 11x byla zvolena varianta odpovédi
détska sestra. Dale pak Iékat z odd€leni gynekologie byl zvolen 6x a 1€kaf pediatr 5x. Porodni
asistentka byla zvolena 3x. S nejmensim poctem odpovédi byl zvolen zdrojem informaci

informacni letacek, celkem 2x, a varianta Informovaného souhlasu byla zvolena 3x.
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Pocet odpovédi Zen, vyznam laboratorniho
novorozeneckého screeningu

1 Zena

2 Zeny

2 zeny = | variantu odpovédi
m 2 varianty odpovédi
= 3 varianty odpovéedi

4 varianty odpovédi

16 Zen

Obrazek 11 Pocet odpovédi Zen, vyznam laboratorniho novorozeneckého screeningu

Ve vySe uvedeném grafu (Obrazek ¢. 11) je =zobrazen jednotlivy pocet odpoveédi
od 21 respondentek. Zeny mohly vybrat vice odpovédi. 1 variantu odpovédi zvolilo dohromady
16 Zen z 21. Dale pak 2 Zeny vybraly 2 varianty odpovédi a stejné tak 2 Zeny zvolily 3 varianty
odpovédi. Pouze 1 Zena vybrala 4 varianty odpovédi. Ze zvolenych variant odpovédi lze fici,
ze respondentky informované od zdravotnického persondlu, si dal$i informace samy

nevyhledavaji a nevénuji dostatek pozornosti Informovanému souhlasu.
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Otazka ¢. 10: Dostala jste ve zdravotnickém zatizeni k podpisu informovany souhlas

S provedenim odbéru na laboratorni novorozenecky screening?

da. ano

b. ne

Infromovany souhlas

= Ano
= Ne

Obrazek 12 Informovany souhlas

Vice jak polovina respondentek 23 (77 %) zodpovédéla, ze informovany souhlas k podpisu
dostala a 7 (23 %) respondentek zodpovéde€lo, Zze Informovany souhlas k podpisu nedostalo.
Na zédkladé odpovédi na tuto otazku Ize predpokladat, Ze Informovany souhlas neni stézejni
zdroj informaci pro zeny, jejichz novorozenctim se provadi odbér na laboratorni novorozenecky
screening. Dale se lze domnivat, Ze Zeny, které v otdzce vybraly variantu ,ne®, dostaly
Informovany souhlas aZ po vykonéni samotného odbéru, nebo si nemusely béhem hospitalizace

byt védomy, Ze Informovany souhlas k podpisu dostaly.
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Otazka ¢. 11: Byla jste pred vySetfenim informovana o provedeni odbéru laboratorniho

novorozeneckého screeningu?

da. ano

b. ne

Informovanost o provedeni odbéru laboratorniho
novorozeneckého screeningu

= Ano
= Ne

Obrazek 13 Informovanost o provedeni odbéru laboratorniho novorozeneckého
screeningu

Vétsina respondentek 20 (67 %) zodpovédéla, ze byly informovany o provedeni odbéru
a 10 (33 %) respondentek zodpovédélo, ze o provedeni laboratorniho novorozeneckého
screeningu informovany nebyly. V dalS$im grafu Zeny s odpovédi ,,ano* uvedly, kym byly
o provedeni odbéru laboratorniho novorozeneckého screeningu informovéany. Podobné jako
u otazky ¢. 8 lze predpokladat, ze zdravotnicky personal, ktery Ize povazovat za nejéastéjsi
zdroj informaci, nema dostatecné vyhrazeny ¢asovy prostor pro piredani informaci matkam

o provedeni samotného odbéru.

43



Otazka ¢. 12: Pokud jste v otazce ¢. 11 odpovédéla ,,ano*, kym jste byla informovana?

(Lze zaskrtnout i vice odpovédi)

a. lékar (pediatr, neonatolog)

b. Iékaf (porodni saly, oddéleni Sestinedéli)
C. détska sestra

d. porodni asistentka

e. informacni letak, brozurka

f. informovany souhlas

Zdroj informaci o provedeni odbéru laboratorniho
novorozeneckého screeningu

Informovany souhlas Wl 1
Informacni letdk, brozura 0
Porodni asistentka [N 3
Détskd sestra I 14
Lékar (porodni saly, Sestined¢li) N 3
Lékat (pediatr, neonatolog) NN 6

0 5 10 15 20

Obrazek 14 Zdroj informaci o provedeni laboratorniho novorozeneckého screeningu

Na otdzku ¢. 12 odpovidalo celkem 20 respondentek, které v predchozi otdzce zodpovédély,
ze byly o provedeni odbéru na laboratorni novorozenecky screening informovany. Celkem
14 Zen zvolilo jako nejcastéjSi zdroj informaci détskou sestru. Tento pocet odpovédi lze
prikladat faktu, ze pravé détska sestra na novorozeneckém oddéleni odbér provadi, a proto
pravé ona matku o samotném odbéru informuje nejcastéji. Déle byla 6x vybrana varianta 1ékate
pediatra a 3x varianta odpovédi 1ékare z gynekologického oddéleni. Stejné tak byla jako zdroj
informaci 3x vybrana i1 porodni asistentka. Pouze jednou byl zdrojem informaci Informovany

souhlas.
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Pocet odpovédi Zen, provedeni odbéru laboratorniho
novorozeneckého screeningu

2 Zeny

® | variantu odpovéedi
= 2 varianty odpovédi

3 varianty odpovédi

Obrazek 15 Pocet odpovédi Zen, provedeni odbéru laboratorniho novorozeneckého
screeningu

V nasledujicim grafu je zaznamenan jednotlivy pocet odpovédi od 20 respondentek.
Dohromady 15 respondentek zvolilo pouze 1 variantu z nabizenych odpovédi. Dale pak
3 respondentky vybraly 2 nabizené varianty a 2 zeny zvolily 3 z moznych variant odpovédi.
Z praxe lze predpokladat, ze dctska sestra byla nejCastéjSi zvolenou variantou odpovédi
z diivodu, Ze samotny odbér provadi nejCastéji, a proto pravé ona matce piedd informace

0 provedeni odbéru na laboratorni novorozenecky screening.
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Otazka ¢. 13: Ze které casti téla u novorozence se odebira krev na laboratorni

novorozenecky screening?

a. horni koncetina (pfedlokti, hibet ruky)

b. zpaty
C. zprstu
Misto odbéru
Zprstu 0

Horni konéetina 0

Obrazek 16 Misto odbéru

V této otdzce vSechny respondentky 30 (100 %) odpovedély, Ze se odbér krve na laboratorni
screening u novorozence provadi z paty. Tento vysledek lze ptfisuzovat faktu, ze matky
zaznamenaji pii predani informaci o provedeni odbéru na laboratorni novorozenecky screening
misto odbéru, kterym je pravé pata. Déle respondentky, které v dotazniku zminily, Ze byly

pfitomny u odbéru, vidély celou metodiku odbéru, a tak i misto vpichu.
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Otazka ¢. 14: Byla jste u odbéru pritomna?

a. ano

b. ne

Pritomnost u odbéru

13%

= Ano
= Ne

87%

Obrazek 17 Pritomnost u odbéru

Cilem této otazky bylo zjistit, zda byly respondentky pfitomny u odbéru laboratorniho
novorozeneckého screeningu. Vice nez polovina respondentek, konkrétné 26 (87 %) uvedlo, ze
u odbéru ptitomny nebyly. 4 (13 %) respondentky uvedly, Ze u odbéru pfitomny byly.
Lze usuzovat, Ze zenam v nemocni¢nim zafizeni neni Casto nabizena moznost byt pfitomna
u provadéni samotného odbéru, nebo lze také predpokladat, ze zeny pritomnost u odéru ¢asto

odmitaji.
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Otazka ¢. 15: Laboratorni novorozenecky screening u novorozence vysetiuje?

(Lze zaskrtnout i vice odpovédi)

a. tézké kombinované imunodeficience
b. vrozené vyvojové vady srdce

C. dé&dicné poruchy srazlivosti krve

d. spinalni muskularni atrofie

e. dédi¢né endokrinni poruchy

f. dédi¢né metabolické poruchy

g. na otazku neznam odpoved

VySetfovana onemocnéni

Na otazku neznam odpoveéd NN 11
Dédicné metabolické poruchy NN 14
Dédiéné endokrinni poruchy NN 7
Spinalni muskularni atrofic |G 7
Dédi¢né poruchy srazlivosti krve Il 3
Vrozené vyvojové vady srdce [ 5
Tézké kombinované imunodeficience [INNNENG 7

0 5 10 15 20 25 30

Obrazek 18 VySetfovana onemocnéni

V otazce €. 15 mohlo vSech 30 respondentek zakrouzkovat vice odpoveédi. Nejcastéji Zeny
oznacily jednu ze spravnych odpovédi (celkem 14x), a to konkrétn€ tu, ze se laboratornim
novorozeneckym screeningem vysSetfuji dédiné metabolické poruchy. Celkem 11 Zen
odpovédélo, Ze na otazku tykajicich se vySetfovanych onemocnéni neznaji odpovéd’. Dalsi
spravné zaskrtnuté odpovédi byli nasledujici: 7 Zen zaskrtlo dédi¢né endokrinni poruchy, 7 zen
zvolilo spindlni muskularni atrofie a také 7 respondentek vybralo tézké kombinované

imunodeficience.

Zeny také pétkrat zaskrtly, Ze se pomoci laboratorniho novorozeneckého screeningu vysetiuji
vrozené¢ vyvojové vady srdce a tiikrat byla vybrana odpovéd’ poruchy srazlivosti krve,

coZ nejsou spravné odpovedi.
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Pocet odpovédi Zen, vySetfovana onemocnéni

3 Zeny

3 Zeny

® | variantu odpovedi
= 2 varianty odpovédi

®» 3 varianty odpovéedi

7 Zen 19 Zen

4 varianty odpovéedi

Obrazek 19 Pocet odpovédi Zen, vySetfovana onemocnéni

V nasledujicim grafu je popsan pocet jednotlivych odpovédi od Zen. Od celkového poctu
30 respondentek bylo ziskano 54 odpovédi. 19 Zen volilo pouze 1 variantu z nabizenych
odpovédi. Dale pak 7 respondentek vybralo 2 varianty odpovédi. 3 respondentky vybraly
3 varianty z nabizenych odpovédi a 3 Zeny zvolily 4 varianty z nabizenych odpovédi.
Ze ziskanych odpovédi Ize usoudit, Ze zeny nejsou dostatecné informovany o vySetfovanych
onemocnénich. Predpokladem bylo, Ze jsou respondentky informovany o danych skupinach

vySetfovanych onemocnéni.
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Otazka €. 16: Vite, v jakém pripadé vam budou vysledky novorozeneckého screeningu
sdéleny a kdo vam je oznami?
a. pouze Vv ptipadé¢ pozitivniho nebo nejasného vysledku a oznamuje pediatr
b. v ptipadé pozitivniho, negativniho nebo nejasného vysledku screeningu a
oznamuje pediatr
c. vzdy pted propusténim z porodnice a oznamuje détska sestra nebo

porodni asistentka
d. vzdy pted propusténim z porodnice a oznamuje pediatr

Oznameni vysledkil screeningu

Vzdy pted propusténim z nemocnice a - 4
oznamuje pediatr

Vzdy pted propusténim z nemocnice a
oznamuje détska sestra nebo porodni I 1
asistentka

V piipadé pozitivniho, negativniho nebo - 5
nejasného vysledku, oznamuje pediatr

Pouze v piipad¢ pozitivniho nebo
‘asncho v o pediatr I 20
nejasného vysledku, oznamuje pediatr
0 5 10 15 20 25 30

Obrazek 20 Oznameni vysledku screeningu

Vétsina respondentek 20 (67 %) odpovédéla spravné, Ze se vysledek dozvi pouze v ptipadé,
ze je pozitivni nebo nejasny. Pét respondentek zodpovédélo, Ze se dozvi vysledky v piipadé
pozitivity i negativity testu od pediatra. Dale se respondentky domnivaly, Ze vysledky
jim budou sdéleny détskou sestrou, porodni asistentkou ¢i neonatologem pii propousténi
z porodnice. Piijjemnym piekvapenim bylo zjiSténi, Ze vice neZ polovina Zen zna spravnou

odpovéd’ na tuto otazku.
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7 DISKUZE

Tato kapitola mé za cil zhodnotit vysledky dotaznikového Setfeni. V prizkumné ¢asti byly

stanoveny tfi prizkumné otazky, které budou v této kapitole zodpovézeny a prodiskutovany.

1. Prizkumna otazka: Jaka je informovanost matek o laboratornim novorozeneckém

screeningu, o misté odbéru a vySetfovanych nemocech?

Tato prizkumna otazka byla v dotazniku vlastni konstrukce zahrnuta v otazkach ¢. 13 a ¢. 15.
Otazka ¢. 13 byla zamétfena na misto odbéru, konkrétné, ze kterého mista se déla odbér pti
laboratornim novorozeneckém screeningu. Otdzka ¢. 15 se vénovala onemocnénim, ktera

jsou laboratornim novorozeneckym screeningem vysetiovana.

Z celkového poctu 30 (100 %) respondentek oznacily vSechny Vv otazce €. 13 jako misto odbéru
patu. Na zaklad¢ tohoto vysledku se Ize domnivat, ze jsou zeny na odd¢leni Sestinedéli,
prvorodicky i vicerodi¢ky, informované o misté odbéru pro samotny odbér. Urbanova EliSka
(2019) ve své bakalatské praci uvadi stejné zhodnoceni vysledkil na otdzku pro misto odbéru,
tedy ze celkovy pocet 35 (100 %) respondentek zodpovédel danou otdzku spravné a oznacil
jako misto pro odbér patu novorozence. Ve své praci Eliska Urbanova pfisuzuje vysledek
skute€nosti, Ze Zeny mohou byt u odbéru laboratorniho novorozeneckého screeningu z paty u

novorozencl pfitomny.

Krahulova Zaneta (2021) ve své praci neméla piimo zaméfenou otazku na misto vpichu. Ve
své praci se vSak respondentek dotazovala, zda by mohly struéné vysvétlit a popsat, co je to
laboratorni novorozenecky screening. Z toho 59 % respondentek screening stru¢né popsalo
jako ,,odbér z paticky.* Lze predpokladat, Ze 1 téchto 59 % respondentek si je védomo, z které

¢asti téla u novorozence je odbér provadén.

Naopak Alena Golciterova (2013) ve své praci poklada otdzku, zda maji Zeny zajem o vice
informaci ohledn€¢ laboratorniho novorozeneckého screeningu. Vice neZz polovina
31 (61 %) respondentek zodpovédéla, Z7e maji zajem o vice informaci a ztéchto
61 % dale 23 % zodpovédélo, Ze maji zajem o vice informaci tykajicich se techniky odbéru.

Ptredpokladem tedy je, Ze nebyly dostatecné informovany o misté a priitbéhu odbéru z paty.

V otdzce €. 15 byly respondentky tdzdny na dand onemocnéni vySetfovana laboratornim
novorozeneckym screeningem. Dotazované mohly zaSkrtnout vice odpoveédi. 11 Zen
zodpovédélo, Ze na otazku vySetfovanych onemocnéni neznaji odpovéd’. Nejvice zastoupenou

odpovédi byla metabolickd onemocnéni. Dal$i v zastoupeni spravné zvolenych odpovédi byly
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endokrinni poruchy a spinidlni muskularni atrofie spole¢né s tézkymi kombinovanymi
imunodeficiencemi. P&t respondentek odpovédélo chybné, ze se pomoci laboratorniho
novorozeneckého screeningu vysetiuji vrozené vyvojoveé vady srdce
a dale byly oznaceny 3 odpovédi pro poruchy srazlivosti krve. Celkové lze usoudit, Ze Zeny by
mély byt vice informovany o danych onemocnénich. V prizkumu Elisky Urbanové (2019)

27 (77 %) respondentek odpoveédélo na stejnou otazku endokrinni a metabolické poruchy.

V roce (2013) se ve své praci Alena Golciterova dotazovala respondentek, zda vi, které poruchy
se laboratornim novorozeneckym screeningem vysetiuji. Vice nez polovina, 29 (57 %) z nich,
uvedla, ze nevi a 22 (43 %) zen uvedlo, ze vi, o které poruchy se jedna. Na konkrétni poruchy
se Golciterova ve své praci nezaméfila. Vysledky Setfeni poukazuji na to, Ze vétsi procento Zen
neni schopno spravné zodpovédét vysSetfované poruchy laboratornim novorozeneckym
screeningem. Informace o danych chorobach jsou neucelené a Zeny oznacuji vice onemocnéni,

nez pro které je screening urcen, coz souhlasi i s vysledky tohoto prizkumu.

2. Prizkumna otiazka: Kym jsou matky informovany o laboratornim novorozeneckém

screeningu?

Pro nalezeni odpovédi na tuto priizkumnou otdzky byly v ramci dotaznikového Setfeni zahrnuty
celkem 4 otazky. Konkrétné Slo o otazku €. 8, kterd se zaméfovala na to, zda zena byla
informovana o vyznamu laboratorniho screeningu u novorozenci z paty a nasledovala

13

doplilyjici otazka pro zeny, které odpovédély Vv této otazce ,,ano.“ Dopliujici otdzka
¢. 9 se tykala zjiSténi informace, kym byla Zena o provedeni laboratorniho novorozeneckého

screeningu informovana.

Dalsi poloZenou otazkou byla otazka €. 11, ktera zjistovala, zda byla respondentka informovana
o samotném provedenim odbéru a v piipad¢ odpovédi ,,ano* opét navazovala dopliujici otdzka

¢. 12, kym byla Zena o provedeni odbéru informovana.

Votdzce ¢. 8, ktera se zaméfovala na informovanost o vyznamu laboratorniho
novorozeneckého screeningu, 21 respondentek (70 %) odpovédélo, Ze byly informovany
a 9 respondentek (30 %) odpovédelo, ze informovany o vyznamu nebyly. 21 respondentek dale
odpovidalo na doplnujici otazku ¢. 9, kym byly informovadny o vyznamu laboratorniho
novorozeneckého screeningu. Nejcastéj$i odpovédi byl zdravotnicky personal-jedenactkrat
détska sestra, Sestkrat Iékat z gynekologie na porodnich salech ¢i Sestinedéli, dale pétkrat 1ékar
pediatr ¢i neonatolog a tfikrat byla zodpovézena odpoveéd porodni asistentka. Jako dal$i zdroj

zeny uvedly dvakrat informacni brozurku a jedenkrat Informovany souhlas.
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V otazce €.11 celkem 20 Zen (67 %) odpovédélo, ze byly informovany o provedeni odbéru
a 10 zen (33 %) odpovéedélo, ze o jeho provedeni informovany nebyly. 20 zen, které¢ odpoveédély
na otazku ¢. 11 ,,ano®, déale odpovidaly na to, kym byly o provedeni odbéru na laboratorni
novorozenecky screening informovany. Nej¢astej$i odpovedi s poctem 14 byla détska sestra.
Dale byly uvedeni 1ékafi pediatr/neonatolog a 1ékat z Sestined¢li ¢i porodnich salu. Ttikrat byla

jako odpovéd’ zvolena porodni asistentka a jedenkrat Informovany souhlas.

V prizkumném Setfeni Elisky Urbanové se setkdvame s odpovéd'mi na otdzku ,,Kdo Vis
informoval o screeningu Vaseho ditéte? “ nasledovné. Z celkového poctu 35 respondentek 28
z nich uvedlo, ze byly informovany sestrou z novorozeneckého oddéleni. Dale ¢trnact odpovedi
znélo tak, Ze Zeny informoval lékai z novorozeneckého oddé€leni pediatr ¢i neonatolog.
Dohromady pét odpovédi bylo pro obvodniho gynekologa, obvodniho détského 1ékare a
porodni asistentku. Naopak lékai z odd€leni gynekologie, porodnich salu ¢i Sestinedéli nebyl

V odpovédich uveden ani jednou.

Krahulova Zaneta (2021) ve svém prizkumu bakalaiské prace uvadi, Ze z celkového poctu 169
vice nez polovina uvadi jako zdroj informaci sestru z novorozeneckého oddéleni. Dalsi
informace celkem 54 respondentek obdrzelo od Iékafe ¢i sestry na oddéleni Sestined¢€li
a 13 Zen uvedlo porodni asistentku pfimo na porodnim séle. 8 dotdzanych vybralo jako zdroj

informaci jinou osobu nebo eduka¢ni material.

Pro dal$i srovnani vysledkt byla vybrana také prace Aleny Golciterové (2013). V praktické
casti uvadi jako nejcastéjSi zdroj informaci v poctu 16 respondentek internet. 13 Zen
zodpovédelo 1€kafe gynekologa. Nejnizsi zastoupeni mély Casopisy a knihy, novorozenecké
oddéleni a predporodni kurzy. K dalSimu srovnani byl pouZit vyzkum Michaely Prchlikové
(2019), ta ve své praci uvadi jako nejcastéjsi odpoveéd’ 1ékare v poctu 25 odpovedi a 18 odpovedi
z celkového poctu 65 respondentek ziskala sestra. V této bakalarské praci vSak bylo zjisténo,

Ze zeny jsou Castéji informovany détskou sestrou, nikoli lékafem.

V pruzkumné ¢asti této bakalaiské prace byly respondentky v otizce ¢. 6 dotazovany,
zda si aktivné vyhledavaly v priibéhu téhotenstvi informace o laboratornim novorozeneckém
screeningu. 10 zen (33 %) si vyhledavalo informace a 20 Zen (67 %) uvedlo, ze si aktivné
informace nevyhledavalo. Respondentky, které uvedly, ze si informace vyhledavaly pak

nejcastéji uvedly, ze zdrojem informaci jim byl zdravotnicky personal a internetové zdroje.

53



3. Priuzkumna otiazka: Zda Zeny dostaly Informovany souhlas o laboratornim

novorozeneckém screeningu?

Cilem 3. pruzkumné otazky bylo zjistit, zda zeny dostaly v nemocni¢nim zafizeni k podpisu
Informovany souhlas ohledné odbéru pro laboratorni screening z paty u novorozence. Pro tuto

prizkumnou otazku byl vyhodnocen vysledek dotaznikové Setieni otazky ¢. 10.

Pozitivnim zjisténim bylo, ze vice jak 3/4 respondentek 23 (77 %) vV nemocni¢nim zafizeni
Informovany souhlas k podpisu dostalo a pouze 7 (23 %) respondentek Informovany souhlas
k podpisu nedostalo. Téchto 7 odpovédi 1ze pfisuzovat skute¢nosti, ze byl odbér vykonan ve
vecernich hodinéach a Informovany souhlas byl dan zen¢ k podpisu az po provedeni samotné¢ho
odbéru. Piedpokladem otazky v dotaznikovém Setfeni bylo, Ze kazda zena Informovany souhlas
k podpisu dostane, je totiz povinné dostat Informovany souhlas pted kazdym zakrokem
a byt obeznamen o dilezitosti a metod¢ jeho provedeni (Patko, Mach, 2013). Dle mého nazoru,

zeny tedy mély dostat Informovany souhlas k podpisu pted provedenim odbéru na screening.

Vankova Julie (2014) vypracovala prizkum ohledné¢ Informovaného souhlasu u zZen
v Kréalovehradeckém kraji, kde 32 respondentek z 37 zodpovédelo, Ze Informovany souhlas
Kk podpisu dostalo a stejné tak v Pardubickém kraji, kde ho dostalo 12 z 12 ti zen. Vysledky
prizkumu Elisky Urbanové (2019) dokazaly, Ze vice nez polovina respondentek, konkrétné 23,
Informovany souhlas také dostala. Celkem 12 Zen uvedlo, Ze si nejsou jisté, zda Informovany

souhlas dostaly. Naopak zadna z respondentek neuvedla, Ze by souhlas k podpisu nedostala.

Ve véstniku MZCR (2016) je uveden metodicky pokyn ohledné informaci obsaZenych
V Informovaném souhlasu pro zakonného zéastupce novorozence, souhlas je povinno zalozit
do zdravotnické dokumentace ditéte, pokud je veden v pisemné form¢e. Obsahem souhlasu jsou
také informace o metodice provedeni odbéru, vySetfovanych onemocnénich, vysledcich
a podobné. Domnivam se tak, Zze pokud by Zeny mély dostate¢ny Cas si Informovany souhlas

pied podepsanim prostudovat, zvysila by se tak jejich informovanost.
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8 ZAVER

Teoreticka ¢ast prace byla vénovana zdkladnim pojmim spojenym s laboratornim
novorozeneckym screeningem provadénym odbérem z paty. Prace se vénovala také pojmu
screening a jeho historii v zahrani¢i a v Ceské republice, nasledovala klasifikace a
charakteristika vySetfovanych onemocnéni laboratornim novorozeneckym screeningem. Dalsi
kapitola byla vénovana samotné metodice odbéru a ziskavani vysledkul. V teoretické ¢asti byly
popsany také pojmy jako informovanost a edukace Vv souvislosti S laboratornim

novorozeneckym screeningem.

Prizkumna ¢ést prace se zabyvala problematikou informovanosti Zen v oblasti laboratorniho
novorozeneckého screeningu u novorozencii. Vysledky ziskané pomoci kvalitativniho
vyzkumu v dotaznikovém Setfeni ukazaly, Ze vétSina zen ma nedostateéné informace v oblasti
laboratorniho novorozeneckého screeningu z paty. Prizkum poukéazal na mezery a Ize usoudit,

ze by zeny mély byt vice informovany o vysetfenich provadénych u novorozenci.

Vsechny cile bakalatské prace byly naplnény. Na zaklad¢ ziskanych vysledk, které poukazuji
na nedostate¢nou informovanost Zen po porodu v dané problematice, mize tato bakalaiska

prace slouzit jako podklad pro nasledny podrobnéjsi pruzkum.

Velice doufam, Ze tato bakalarska prace na téma ,,Laboratorni novorozenecky screening z paty
u novorozencli“ neni pfinosem pouze pro mé, ale 1 pro $irSi laickou a odbornou vefejnost.
Celkoveé nabyvam dojmu, Ze mi pfinesla mnoho novych a dilezitych poznatkli pro nésledujici
praxi a v&fim, ze budu v budoucnu na zakladé této zkuSenosti a nabytych védomosti 1épe

poskytovat Zenam po porodu informace o novorozeneckém laboratornim screeningu.
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PRILOHA A 18 Onemocnéni vySetfovanych laboratornim screeningem u novorozenci (Prochzka, 2020)

Vrozena snizena funkce Stitné zlazy (CH)

Vrozena nedostatecnost tvorby hormoni v nadledvinach (CAH)

Vrozend porucha tvorby hlenu (CF-cysticka fibroza)

Dé&di¢né poruchy latkové vymeény aminokyselin

Vrozena porucha latkové vymeény aminokyseliny fenylalaninu (fenylketonurie — PKU,
hyperfenylalaninemie HPA)

Argininemie (ARG)

Citrulinemie I. Typu (CIT)

Vrozena porucha latkové vymény vétvenych aminokyselin (leucinéza, nemoc
javorového sirupu — MSUD)

Homocystinurie z deficitu cystathionin beta-syntazy (CBS)

Homocystinurie z deficitu methylentetrahydrofolatreduktazy (MTHFR)

Glutarova acidurie I. Typ (GA I)

Izovalerova acidurie (IVA)

Dé&di¢né poruchy latkové vymény mastnych kyselin

Deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin se stiedné dlouhym fetézcem
(deficit MCAD)

Deficit 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin s dlouhym fetézcem
(deficit LCHAD)

Deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin s velmi dlouhym fetézcem (deficit
VLCAD)

Deficit karnitinpalmitoyltransferazy I (deficit CPT I)

Deficit karnitinpalmitoyltransferazy II (deficit CPT II)

Deficit karnitinacylkarnitintranslokéazy (deficit CACT)

Dédi¢né porucha premény vitamint

Deficit biotinidazy (BTD)
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PRILOHA B Negativni revers (Véstnik MZCR, 2016)

Poskytovatel zdravotnich sluzeb
ZAZNAM O ODMITNUTIi NOVOROZENECKEHO LABORATORNIHO
SCREENINGU (REVERS)

V souladu s ustanovenim § 34 odst. 3 zakona ¢. 372/2011 Sb., o zdravotnich sluzbach a
podminkach jejich
poskytovani (zakon o zdravotnich sluzbach), ve znéni pozdéjsich predpist, prohlasuji, ze jako

zakonny zéstupce

L {7 (- nar.:

.................. (jméno, pfijmeni, datum narozeni ditéte)
jsem obdrzel/a tidaje:

1) o pottebnych zdravotnich sluzbach: odbér krve a provedeni novorozeneckého laboratorniho

screeningu,

2) o moznych nasledcich odmitnuti pottebnych zdravotnich sluzeb pro zdravi ditéte: pozdni
stanoveni diagndzy a nasledné zdravotni postizeni ditéte s moznym nasledkem smrti.; zadny

alternativni postup umoZiujici screening vSech sledovanych onemocnéni neexistuje.

Udaje podle bodu 1 a 2 mi byly sdéleny a vysvétleny, témto informacim jsem porozumél/a, a
byla mi dana moznost klast dopliyjici otazky, které mi byly nalezit¢ zodpovézeny. Soucasné
jsem obdrzel/a pisemnou informaci o zdravotnich rizicich souvisejicich s odmitnutim
novorozeneckého laboratorniho screeningu, ktera je soucasti Informace pro zdkonné zastupce v

souvislosti s provedenim novorozeneckého laboratorniho screeningu.

I pres poskytnuté vysvétleni odmitam provedeni novorozeneckého laboratorniho

screeningu

Jsem si pIné¢ védom/a moznych dusledki spojenych s odmitnutim novorozeneckého

laboratorniho screeningua odpovédnosti za zdravi ditcte.

Jméno aprijmeni:.........coooiiiiiiiiiii e POAPISE

65



(misto, datum, hodina jméno, ptijmeni a podpis zakonného zastupce ditéte/svédka**)

**) Odmita-li zakonny zéastupce zaznam podepsat, opatii se zaznam jménem, piijmenim a

podpisem svédka, ktery byl projevu odmitnuti ptitomen.

Duivody, pro néz se zdkonny zastupce nepodepsal a zpisob projevu jeho viile

Jméno a prijment:..........oooviiiiiiiiiiiiii e POAPIST o

(misto, datum, hodina jméno, pfijmeni a podpis zdravotnického pracovnika, ktery zakonnému

zastupci ditéte informace poskytl)

Ptiloha: Informace pro zdkonné zastupce v souvislosti s provedenim novorozeneckého

laboratorniho screeningu

Zaznam je proveden ve 4 vyhotovenich: 1x pro zakonného zastupce, 1x do dokumentace

poskytovatele, po jednom vyhotoveni do obou smluvnich laboratofi poskytovatele
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PRILOHA C Screeningova karti¢ka (vlastni zdroj)

Obrazek 21 Screeningova kartic¢ka (vlastni zdroj)
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PRILOHA D Vy3rafované misto vpichu pro odbér (vlastni zdroj)

Obriazek 22 VySrafované misto vpichu pro odbér (vlastni zdroj)

PRILOHA E Pomiicky pro odbér na laboratorni novorozenecky screening (vlastni zdroj)

Obrazek 23 Pomiicky pro odbér na laboratorni novorozenecky screening (vlastni zdroj)
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PRILOHA F Kapajici krevni kapka na screeningovou karti¢ku (vlastni zdroj)

Obriazek 24 Kapajici krevni kapka na screeningovou karti¢ku (vlastni zdroj)

PRILOHA G Nasata krevni kapka na filtra&ni papirek (vlastni zdroj)

Y

Obrazek 25 Nasata kapka krve na filtra¢ni papirek (vlastni zdroj)
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PRILOHA H Modra Babylance lanceta (Laborie, 2012)

Obrazek 26 Modra Babylance lanceta (Laborie, 2012)

PRILOHA CH RiiZova Babylance lanceta (Laborie, 2012)

d.
-

-
-
-

Obrazek 27 Riizova Babylance lanceta (Laborie, 2012)



PRILOHA | Kopitko pro odbér (vlastni zdroj)

Obrazek 28 Kopitko pro odbér (vlastni zdroj)

PRILOHA J Video Babylance metoda odbéru (Laborie, 2017)

Dostupné z: https://www.youtube.com/watch?v=kQalL kwvkZKA
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PRILOHA K Dotaznik vlastni konstrukce

Vazené respondentky,

jmenuji se Vendula Mrvikova a jsem studentkou tfettho rocniku oboru Porodni asistentka

Fakulty zdravotnickych studii Univerzity Pardubice.

Obracim se na Vas s zadosti o spolupraci za uc¢elem sbéru dat pro praktickou cast bakalaiské

prace s nazvem ,,Laboratorni screening z paty u novorozenci‘.

Dovoluji si Vas pozadat o co nejptesnéjsi a pravdivé vyplnéni dotazniku. Se ziskanymi daty

bude zachazeno dle platnych etickych norem a bude zachovéna jejich anonymita.

V otazkach, kde jste pozadani o odiivodnéni, svou odpoved’ rozepiste vlastnimi slovy.
Dé&kuji za Vas Cas a ochotu spolupracovat.

SEKCE 1: Socio-demografické otazky

1. Vék

e. 18-25let
f. 26-35let
g. 36-45let
h

46 let a vice

2. Jaké je vaSe nejvyssi dokoncené vzdélani?
a. zakladni vzdelani
b. stfedni s vyuénim listem
c. stfedni s maturitu, stfedni odborné s maturitou

d. vysokoskolské vzdélani

3. Jste zdravotnik?

a. ano
b. ne
4, Jste?

a. prvorodicka

b. vicerodi¢ka
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SEKCE 2: LABORATORNI NOVOROZENECKY SCREENING

5. Vite, co je to laboratorni novorozenecky screening?
a. ano

b. ne

6. Vyhledavala jste si béhem téhotenstvi informace o laboratorni novorozeneckém
screeningu?
a. ano

b. ne

7. Pokud jste odpovédéla v otazce €. 6. ,,ano*, kde jste tyto informace ziskavala? (Lze
zaSkrtnout i vice odpovédi)
a. zdravotnicky personal (pediatr, gynekolog, détska sestra, porodni asistentka)
b. odborna literatura
C. internetové zdroje
d. blizké osoby, znami

B, JINE: .ttt

8. Byla jste pred vySetfenim informovana o vyznamu laboratorniho novorozeneckého
screeningu?
a. ano

b. ne

9. Pokud jste v otazce ¢. 8 odpovédéla ,,ano“, kym jste byla informovana? (Lze zaSkrtnout i
vice odpovédi)
a. lékar (pediatr, neonatolog)
b. 1ékaf (porodni saly, odd€leni Sestinedéli)
C. detska sestra
d. porodni asistentka
e. informacni letak, brozurka

f. informovany souhlas

10. Dostala jste ve zdravotnickém zarizeni k podpisu Informovany souhlas s provedenim
odbéru na laboratorni novorozenecky screening?
a. ano

b. ne
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11. Byla jste pired vySeti‘enim informovana o provedeni odbéru laboratorniho
novorozeneckého screeningu?
a. ano

b. ne

12. Pokud jste v otazce ¢. 11 odpovédéla ,,ano*, kym jste byla informovana? (Lze zaSkrtnout
i vice odpovédi)
a. lékar (pediatr, neonatolog)
b. 1ékat (porodni saly, oddéleni Sestinedéli)
C. détska sestra
d. porodni asistentka
e. informacéni letak, brozurka

f. informovany souhlas

13. Ze které ¢asti téla u novorozence se odebira krev na laboratorni novorozenecky
screening?
a. horni koncetina (predlokti, hibet ruky)
b. zpaty

C. zprstu

14. Byla jste u odbéru pritomna?
a. ano

b. ne

15. Laboratorni novorozenecky screening u novorozence vySetiuje?

(Lze zaSkrtnout i vice odpovédi)

a. tézka kombinované imunodeficience
b. vrozené vyvojové vady srdce

€. deédi¢né poruchy srazlivosti krve

d. spinalni muskularni atrofie

e. dédi¢né endokrinni poruchy

f. dédi¢né metabolické poruchy

g. na otazku neznam odpoveéd
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16. Vite, v jakém pripadé vam budou vysledky novorozeneckého screeningu sdéleny a kdo
vam je oznami?
a. pouze v pripad¢ pozitivniho nebo nejasného vysledku a oznamuje pediatr
b. v pfipadé pozitivniho, negativniho nebo nejasného vysledku screeningu a oznamuje
pediatr
€. vzdy ptred propusténim z porodnice a oznamuje détska sestra nebo porodni asistentka

d. vzdy pred propusténim z porodnice a 0znamuje pediatr
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