Casto kladené dotazy

1) Co jsou to genetickda onemocnéni?

Vzacnd onemocnéni maji geneticky plvod (asi 85 %) a jsou zplsobena pfitomnosti zmén (,,chyb”)
v DNA.

Genetickd informace kazdého z nas je zapsana v sekvenci DNA, kterd se nachazi v jadie bunék naseho
téla a je usporddana do struktur zvanych chromozomy. Tyto chromozomy obsahuji geny, cozZ jsou
specifické Useky pouZivané k tvorbé protein(, které nas utvari.

Monogenni dédi¢nd onemocnéni jsou zplsobena zménami v jednom genu; prikladem je stredomofrska
anémie, cystickd fibréza nebo Duchennova svalova dystrofie. Monogenni onemocnéni se vysettuji
pomoci molekularné genetickych analyz.

2) Jak casta jsou geneticka onemocnéni?

Genetickd onemocnéni jsou vzacna... ale ne aZz tak vzacnd! Dohromady je jich vice nez 7000.
Kazdé jednotlivé genetické onemocnéni je vzacné (vyskytujici se u méné nez 1 z 2000 osob),
ale vSechna dohromady postihuji 1 ze 17 lidi. V Evropské unii se vyskytuji u 36 miliond lidi.
Vétsina vzdcnych onemocnéni zacina v détstvi.

Primérna doba k dosaZeni diagndzy je 5 let!

Cilem projektu Screen4Care je urychlit diagnostiku vzacnych onemocnéni prostrednictvim genetického
novorozeneckého screeningu, tedy testovani novorozenc( kratce po narozeni za Ucelem d&asné
identifikace nékterych monogennich chorob.

3) Jaky novorozenecky (laboratorni) screening je v soucasnosti dostupny vsem
novorozenciim v Ceské republice?

V Ceské republice je dostupny novorozenecky laboratorni screening, v ramci kterého se vysetfuje 20
onemocnéni (endokrinni onemocnéni, dédicné poruchy metabolismu aj.), kterda mohou pfi pozdnim
rozpoznani negativné ovlivnit vyvoj ditéte.

V Case 48-72 hodin po narozeni se vSem détem provede maly vpich do paticky pro odbér nékolika
kapek krve na specidlni filtracni papirek (DBS), kterd umoZnuje jednoduchy screeningovy test
v laboratofi.

4) Co je evropsky projekt Screen4Care? Co navrhuje?

The Screen4Care Research Project, zaloZeny v roce 2021, je evropské konsorcium, které bude trvat pét
let. Screend4Care projekt zahrnuje univerzity a farmaceutické spolecnosti z celé Evropy
i pacientskou organizaci EURORDIS zastfeSujici vzacna onemocnéni. Védeckym koordinatorem
projektu je italskd University of Ferrara.

Cilem projektu je urychlit stanoveni diagndzy vzacnych genetickych onemocnéni pomoci digitalnich
technologii a genetického novorozeneckého screeningu.

5) Jaky je rozdil mezi metabolickym a genetickym novorozeneckym screeningem?

Metabolicky screening se provadi odebranim kapek krve z paty novorozence po porodu. Umoziuje
identifikovat nékterd zndma vzacna onemocnéni analyzou urcitych latek v krvi (metabolitt). Nejde
primarné o genetickou analyzu, ale o techniku ucinnou pfi identifikaci urcitych metabolickych
onemocnéni.



Projekt SCREEN4CARE (S4C) nabizi inovativni pfistup pomoci genetického novorozeneckého
screeningu (gNBS), ktery spociva v analyze nékterych genl z DNA ziskané z dodate¢ného vzorku krve,
ktery je také odebrdn na specidlni filtracni papirek z paty novorozence. Screening bude nabidnut
(navic, ne jako nahrada novorozeneckého laboratorniho screeningu) az 25 000 novorozenclm
v Evropé a umozni identifikaci monogennich chorob, které nemusi byt pfi narozeni patrné nebo je nelze
odhalit metabolickym screeningem.

6) Z jakého vzorku krve se bude geneticky screening S4C provadét?

Vzorek se odebere ve stejnou dobu jako vzorek pro novorozenecky laboratorni screening, tedy misto
dvou screeningovych karti¢ek budou odebrany tfi. Dvé pro klasicky novorozenecky screening, tfeti pro
geneticky screening projektu Screen4Care. Dodatecny vzorek bude odeslan do genetické laboratore
projektu S4C, kde bude z krve izolovdana DNA k provedeni analyzy.

7) Na ktera onemocnéni se geneticky screening Screen4Care zaméruje?

Geneticky screening v projektu S4C se zaméfuje na vzacnd onemocnéni s dobtfe zndmym genetickym
podkladem, identifikovatelnymi genetickymi zménami a dostupnou [éCbou.
PouZije se genovy panel nazvany TREAT, ktery zahrnuje geny onemocnéni s dostupnou terapii.
Tyto nemoci jsou rlizného plvodu: metabolickd, neuromuskularni, endokrinologicka, imunologicka
atd.

6 7 33
25 Blood and coagulation disorders disorders (EuroBlood Net)
4 Cardiological disorders (GUARD-HEART)
Endocrinological disorders (Endo-ERN)
29 Immune disorders (ERN RITA)
= Kidney diseases (ERK Net)
Metabolic disorders (including mitochondrial, lysosomal, oxidation diseases...)(MetabERN)
= Neurological/neurodegenerative and neuromuscular disorders (ERN-RND, EURO-NMD, ITHACA)
26 = Syndromic diorders (ITHACA)
106 9 ® Others (ERN-BOND , ERN EYE, ERN LUNG)

Kompletni seznam testovanych onemocnéni je moiné ziskat na webové strance:
https://www.fnbrno.cz/detska-nemocnice/ustav-lekarske-genetiky-a-genomiky/projekt-screen-for-
care-s4c/t8370 nebo lze pouzit tento QR kdd pro presmérovani:

8) Nabizi projekt kromé genetického screeningu jesté néco dalSiho?

Ano. U novorozencl, ktefi maji negativni geneticky screening, ale v prvnich 1-2 letech Zivota se objevi
Casné priznaky, byt i nesouvisejici s geny v panelu TREAT, nabizi Screen4Care sekvenovani celého
genomu (WGS).

WGS zkouma velky soubor gen( (cca 4000 genll) a mGzZe tak u symptomatickych déti stanovit pfesnou
diagndzu.


https://www.fnbrno.cz/detska-nemocnice/ustav-lekarske-genetiky-a-genomiky/projekt-screen-for-care-s4c/t8370
https://www.fnbrno.cz/detska-nemocnice/ustav-lekarske-genetiky-a-genomiky/projekt-screen-for-care-s4c/t8370

9) Jak se mohu do projektu zapojit? Jsou s tim spojeny néjaké naklady?

V projektu Screen4Care si mlzZete vybrat mezi:

e Ucasti pouze v TREAT panelu pfi narozeni
e Ucasti v TREAT panelu i nasledném WGS (pouze pfi vyskytu ¢asnych pfiznakd).

Zapojit se mUzete tedy do:
¢ genetického novorozeneckého screeningu pomoci panelu TREAT
» genetického screeningu TREAT + ¢asné diagnostiky pomoci WGS

...nebo se projektu Screen4Care nezucastnit vibec.
Ucast je dobrovolnd a zdarma. Pokud se rozhodnete zG€astnit projektu, musi jeden z rodi¢i podepsat
informovany souhlas.

Po porodu se s vami setkdme, abychom projekt vysvétlili, vybrali souhlasy a odpovédéli na vase otdzky.

10) Jaké vysledky mohu ocekavat z genetického screeningu (TREAT panelu)?

Vysledek muze byt negativni nebo pozitivni.

e Negativni vysledek: v analyzovanych genech nebyly nalezeny zadné zmény. V tomto pfipadé
rodi¢e nebudou kontaktovani.

e Pozitivni vysledek: dité mize mit genetické onemocnéni a je tfeba dalsi vysSetreni. Budete
kontaktovani cestou praktického Iékare pro déti a dorost Vaseho ditéte, pozvdni na genetickou
konzultaci k potvrzeni diagndzy, genetickému poradenstvi, sledovani a pouceni o moznostech
pfipadné lécby.

Nékdy mUze byt vysledek nejisty a bude nutné dalsi vysetreni.
Cilem je poskytovat vysledky TREAT panelu do cca 120-150 dnd, vysledky WGS dle ¢asového ramce

ERN (European Centers of Excellence network) a typu onemocnéni.

11) Proc se zapojit do Screen4Care?

Vyhody TREAT panelu zahrnuji moZnost ¢asné diagnostiky, rychlou referenci do specializovanych
center, k dostupnym terapiim a genetickému poradenstvi.

WGS umoznuje véasnou diagnostiku v pfipadé priznak(, pokud byl TREAT panel negativni. Stejné jako
u TREAT panelu bude zajistén rychly pfistup do center pro vzacna onemocnéni (ERN) a pokud mozno k
|éCbé Ci klinickym studiim.

12) Jaka rizika pfinasi uc¢ast v TREAT panelu a/nebo WGS?

Rizika jsou minimalni —odbér krve z paty je stejny jako odbér pro novorozenecky laboratorni screening.
U WGS bude nutny odbér nového vzorku krve (minimalné invazivni).

Genetické analyzy mohou odhalit informace nejen o zdravi ditéte, ale i o prenasedstvi u rodi¢d.

WGS mizZe odhalit ndhodné ¢i sekundarni nalezy (napf. pribuznost v rodé nebo nepotvrdit otcovstvi).
Otcovstvi se nesdéluje.

Je také tfeba pocitat s moznymi emocnimi dopady pfi ¢asné diagndze u ditéte.



13) Kde se provadi genetickd analyza TREAT panelu?

Dodatecny vzorek krve na filtraénim papirku bude zasldn do laboratore lékarské genetiky Détské
nemocnice Bambino Gesu v Rimé. Analyza bude provedena partnery projektu Screen4Care.
Vysledek TREAT panelu bude dostupny do 120-150 dnl a rodi¢e budou o pozitivité vysledku
informovani cestou praktického Iékare pro déti a dorost. Vzorek DNA bude uchovavan po dobu tfi let.

14) Musim se do projektu zapojit?

Urcité ne! Pokud se nezUcastnite, provede se pouze standardni novorozenecky screening.
Pamatujte, Ze ucast v Screend4Care NENAHRAZUIJE vysetieni béhem téhotenstvi ani klasicky
novorozenecky laboratorni screening.

15) Shrnuti

MuZete se zapojit do:

e genetického novorozeneckého screeningu pomoci panelu TREAT (identifikace Iécitelnych
onemocnéni)

e genetického screeningu TREAT + WGS v prvnich 1-2 letech Zivota pfi rozvinuti symptom

...nebo se nezapojit do projektu vibec.

Ucast je dobrovoln3, bezplatna a vyzaduje pisemny informovany souhlas.
U&ast v projektu Screen4Care NENAHRAZUJE téhotenské kontroly ani novorozenecky laboratorni
screening.

16) Kontakty

MuZete nas sledovat na socialnich sitich a zeptat se na jakékoliv informace.

Najdéte Screen4Care na:

e https://www.screen4care.eu/ (dostupné v angli¢tiné, némcing, italStiné a francouzsting))
e https://twitter.com/screen4care

e https://www.linkedin.com/company/screen4care/

e https://www.youtube.com/channel/screen4care



https://www.screen4care.eu/
https://twitter.com/screen4care
https://www.linkedin.com/company/screen4care/
https://www.youtube.com/channel/screen4care

