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NOVY PRISTUP KE SCREENINGU
VZACNYCH ONEMOCNENI:
NOVOROZENECKY GENETICKY
SCREENING V EVROPSKEM
PROJEKTU SCREEN4CARE
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CO JSOU VZACNA GENETICKA ONEMOCNENI?

Genetickd onemocnéni jsou zplisobena zménami ("chybami") v DNA. Genetickd informace kazdého z
nds je zapsdna v nasi DNA, kterd se nachdzi v bunécném jddie. V DNA jsou geny, cozZ jsou specifické
oblasti produkujici proteiny, které nds utvareji.

Vzdcnd onemocnéni postihuji méné nez 1 z 2000 lidi. Tohoto Casu zndme vice nez 7000 vzdcnych
onemocnéni. Vétsina vzdacnych onemocnéni se zacind projevovat v détstvi a jsou genetického piivodu.
Casto se jednd o zdvaznd onemocnéni, zejména pokud nejsou diagnostikovdna a Ié¢ena.

CO JE NOVOROZENECKY SCREENING?

Novorozenecky screening je vysSetieni probihajici v prvnich 48-72 hodindch Zivota odebrdnim par
kapek z pati¢ky novorozence (suchd kapka krve, DBS).

Jsou dva typy novorozeneckého screeningu. Novorozenecky metabolicky screening, ktery se
momentdIné v Evropé provddi po narozeni. V Ceské republice je dostupny novorozenecky laboratorni
screening, v radmci kterého se vysSetiuje 20 onemocnéni (endokrinni onemocnéni, dédi¢né poruchy
metabolismu, aj.) Novorozenecky geneticky screening (gNBS), nabizi nad rdmec metabolického
screeningu primou analyzu DNA. Geneticky screening je mozny diky sekvenovdni nové generace
(NGS), kterd umoziiuje analyzu panelli genti (analyza vice gentli souCasné)

COJET O SCREEN CARE PROJEKT?

SCREENA4CARE projekt (S4C) je pétilety evropsky vyzkumny projekt s celkovym rozpoétem 25 miliont
eur, financovany Innovative Medicines Initiative (IMI 2 JU). Screen4Care si klade za cil urychlit
stanoveni diagnézy vzdcnych onemocnéni.

Projekt koordinuje Oddéleni lékarské genetiky Univerzitni nemocnice ve Ferrafe, pod vedenim
profesorky Alessandry Ferlini. Projekt nabizi geneticky screening novorozencl v Itdlii (Ferrara,
Modena, Rim, Siena) a v nékterych ¢astech Némecka a Francie po dobu 12 mésictli, potinaje druhou
polovinou roku 2024, az do celkového poctu 25 000 vySetienych novorozencl.
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CO TENTO PROJEKT ZAHRNUIJE?

Pokud se rozhodnete zuCastnit, vasemu ditéti bude nabidnut novorozenecky geneticky screening
(gNBS) lécitelnych onemocnéni, ktery bude odebrdn zdroven s klasickych novorozeneckym
laboratornim screeningem. Tento geneticky screening obsahuje nékterd genetickd onemocnéni (panel
TREAT), pro kterd existuje schvalena terapie.

Krom toho bude tém, jejichz novorozenecky geneticky screening vyjde negativni, a u kterych se
zdroven vyskytnou v prvnich dvou letech Zivota Casné priiznaky, nabidnuto celogenomové
sekvenovdani (WGS) , nejrozsdhlejsi genetickd analyza soucasnosti.

The Screen4Care
dualni pristup PO PORODU

% 2 Geneticky novorozenecky screening
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AZ DO 12-24 MESICU ZIVOTA:

Zkraceni casu k diagndze = WGS u déti s negativnim TREAT panelem

. s vykazujicich ¢asné symptom
vzacnych onemocnéni v ) ymptomy

CO JE TO TREAT-PANEL?

Je to sekvenovdni nové generace (NGS). Technika, kterd ndm umoziiuje zardz "Cteni" mnoha genti
spojovanych s nékolika onemocnénimi. Bude provedena molekuldrni analyza 245 genti spojovanych
se vzacnymi onemocnénimi, kterd jsou léCitelnd schvdlenou terapii
(farmakologickd/genetickd/dietni). Cilem je zahdijit 1écbu co nejdrive.

Co je celogenomové sekvenovani?

Celogenomové sekvenovdni (také WGS) je nejrozsdhlejsi genetickd analyza soucasnosti. Tato analyza
umoziiuje "cteni" vSech "pismenek" (dusikatych bazi), které tvori DNA. S4C nabidne WGS vSem
détem s negativnim vysledkem novorozeneckého genetického screening s ¢asnymi symptomy v
prvnich dvou letech Zivota.
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JAKE NEMOCI OBSAHUJE GENETICKY SCREENING?

Geneticky screening testuje onemocnéni rlizného ptivodu: metabolické, neuromuskularni,
endokrinologické, imunologické a mnoho dalsich! V pripadé zdjmu vam bude poskytnut cely seznam .
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» Blood and coagulation disorders

4 Cardiological disorders

Endocrinological disorders
2¢ » Immune disorders

m Kidney diseases

m Metabolic disorders (including mitochondrial, lysosomal, oxidation diseases...)
26 n Meurological/neurodegenerative and neuromuscular disorders
m Syndromic diorders

9

n Others

JAKE JSOU VYHODY A RIZIKA?

Vyhody TREAT-panelu spocivaji v moznosti rychlého screeningu a ve v€asné diagnéze,

kterd umoznuje pristup k referencnim centriim (European Reference Networks, ERNs) s dostupnou
terapii a IéCebnymi postupy, a také v moznosti informovdni pro dalsi téhotenstvi.

WGS umoziiuje v€asnou diagnostiku genetickych onemocnéni v pripadé vyskytu symptomi

a soucasném negativnim vysledku TREAT-panelu, a ddle pristup k referen¢nim centrim a mozZnosti
informovaného rozhodnuti o dal$im téhotenstvi.

Co se tyce rizik, existuji minimdini rizika spojend s odbérem krve z paty (ten se zdroven provadi

u novorozeneckého laboratorniho screenningu) v pripadé TREAT-panelu, nebo s odbérem zilni krve
pro WGS (stejnd rizika jako u vSech odbért krve).

U TREAT-panelu a pfipadného WGS se mohou objevit ndhodné (neocCekdvané), nebo sekundarni
(nesouvisejici s tim konkrétnim onemocnénim) ndalezy. Tyto ndlezy vdm budou hldseny v souladu s
pokyny védeckych spolecnosti (SIGU, ESHG, ACMG).

S » . * This project has received funding from the Innovative Medicines Initiative 2 Joint Undertaking (JU) under grant agreement No 101034427.
Ve ml A ;’[%lg_lgl\‘gg\é:‘ f The JU receives support from the European Union’s Horizon 2020 research and innovation programme and EFPIA. Neither the JU nor the EU is
./ initiative e p l a however participating as a contracting authority in this procurement. Any dissemination of results must indicate that it reflects only the author's

view and that the JU is not responsible for any use that may be made of the information it contains.



NEZAPOMENTE, ZE...

Pro vSechny narozené v dobé probihani projektu je moznost
zUcCastnit se novorozeneckého genetického screeningu
formou:

/ \

TREAT-panel

TREAT a WGS panel

 Ucast je dobrovolnd, nepovinnd, a musi byt potvrzena informovanym pisemnym souhlasem
pro kaZzdou z moznosti.

+ Ucast je zadarmo.

 Ucast ve ScreendCare projektu NENAHRAZUJE téhotenské screeningy a novorozenecky laboratorni

screening.
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DALSI INFORMACE
Kontaktujte nas na emailu nebo se
seznamte s evropskym Screend4Care

projektem na socialnich sitich:

> trialsgeneticamedica@unife.it

> https://www.screen4care.eu/

> https://twitter.com/screen4care

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

azmE (X

@ Youlube > https://www.youtube.com/channel/screen4care

www.fnbrno.cz WWW.SCREEN4CARE.EU
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