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ZAKLADNI PRINCIPY
NOVOROZENECKEHO
SCREENINGU

.....

znamena, Ze by mél byt zaméfen na onemocnéni, pfi nichZ je mozné jednat, véetné téch, u
nichz existuje lécba.

2. NS by mél byt usporadan jako systém s jasné definovanymi rolemi, pfislusnosti, odpovédnosti
a komunikacnimi postupy a mél by byt zaclenén do narodniho systému zdravotni péce a
uzndavan jako mechanismus pro v€asnou diagnostiku onemocnéni, pfi nichZ je mozné jednat

3. Rodiné novorozence, ktery byl diagnostikovan pfi NS, by mély pfislusné narodni organy
poskytnout psychologickou, socialni a ekonomickou podporu.

4. Do jednotlivych fazi procesu NS by mély byt zapojeny vsechny zlG¢astnéné strany.

5. Rozsifovani programi NS vyZaduje transparentni a dikladné vedeni. Kazda zemé nebo region
by mél mit jasné definovany transparentni, nezavisly, nestranny a na dikazech zaloZeny
proces rozhodovani o tom, ktera onemocnéni budou zahrnuta do programu NS.

6. Vedeni programi NS by mélo byt jednoznacné, komplexni, transparentni a odpovédné
narodnim organtm.

7. Proces hodnoceni, ktery vede k zarazeni nebo vyrazeni onemocnéni z program( NS, musi byt
zaloZen na nejlepsich dostupnych dlikazech, musi brat ohled na zdravotné ekonomicka fakta,
ale nemél by byt odlvodnén pouze ekonomickymi hledisky.

8. Informovanost a vzdélavani vSech zucastnénych stran o vzacnych onemocnénich a celém

.....

9. K zajisténi kvality celého procesu je zapotfebi celoevropskych standard(l pro nacasovani,
metody odbéru vzorkd, naslednych opatfeni a informaci poskytovanych rodictm.

10. Vzorky suché kapky krve by mély byt pro vyzkumné Gcely a kvili kontrole kvality uchovavany
v narodnich biobankach, pficemz by méla byt zajisténa ochrana osobnich udajl a podminky
pfistupu k nim

11. Centra zapojend do ERN by méla byt integrovana do systému péce v jednotlivych narodnich
zdravotnickych systémech a méla by byt povaZovana za prednostni partnery pfi poskytovani
doporuceni pro strategie NS.
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1 Uvod

Pravo ditéte na nejvyssi dosazitelnou Uroven zdravi vychazi ze zakladnich lidskych prav, jez jsou

stanovena a uznavana na celém svété. Ve VSeobecné deklaraci lidskych prav OSN prohlasila, ze , dité

ma pravo na zvlastni pédi a pomoc". Umluva OSN o pravech ditéte v ¢lanku 6 uznava, ze ,kazdé dité

ma pfirozené pravo na zivot", a staty ,by mély usilovat o to, aby zadné dité nebylo zbaveno svého
A~

prava na pristup ke zdravotni péci®, a ,dohlizet na pIné uplatiovani tohoto prava ... ke snizeni
kojenecké a détské umrtnosti; ... a podporovat rozvoj preventivni zdravotni péce" (¢lanek 24)*.

Svétova zdravotnicka organizace ve svych nedavno zverejnénych Standardech pro zlepseni kvality
péce o malé anemocné novorozence ve zdravotnickych zafizenich? pfipomnéla potrebu respektovat,
chranit a naplfovat prava novorozencl bez diskriminace a se zachovanim ddstojnosti po celou dobu
péce a ve vSech zafizenich, pfi prepravé i nasledné péci.

Zvlastni zpravodaj pro pravo na zdravi (OHCHR), Dainius Puras, pfipomnél, ze kazdé dité ma pravo
na zivot a preziti, na ochranu pred nepfizni osudu v raném détstvi, a ze déti se vzacnymi
onemocnénimi by nemély byt diskriminovany, nebot i ony maji pravo na kvalitni |écbu, péci a
podporu (Dainius Puras, The Right to Health and Rare Diseases, 2017)3.

! https://www.ohchr.org/en/professionalinterest/pages/crc.aspx
2 World Health Organization. Standards for Improving the Quality of Care for Small and Sick Newborns in Health Facilities. 2 September
2020 https://www.who.int/publications/i/item/9789240010765
3 http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/rdi/2.Puras%20Presentation-%20Rare%20diseases.pptx
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Odhaduje se, ze 72 % vzacnych onemocnéni je genetického pdvodu a témér 70 % vzacnych
onemocnéni se poprvé projevi v détstvi (az 88 % se muUze projevit uz détstvi, pficemz 18 % se
projevuje v rdzném véku vcetné kojeneckého a détského)*. U mnoha vzacnych onemocnéni, ktera
byvaji chronicka a progresivni, je mozné pozorovat pfiznaky jiz pfi narozeni nebo v raném détstvi.
Novorozenecky screening urcitych onemocnéni mize zasadné prispét ke zlepSeni kvality Zivota déti.
Cilem tradi¢nich programd novorozeneckého screeningu (NS) v ramci verejného zdravotnictvi je
vyhledavat novorozence s IéCitelnymi onemocnénimi, jejichz v¢asna identifikace pomaha zabranit
nevratnému poskozeni zdravi. Screening umoznuje co nejcasnéjsi stanoveni diagnozy zavaznych a
vzacnych poruch, aby mohly byt spravné léCeny, l1épe zvladany nebo dokonce vyléceny. Poskytuje
také pacientdm a rodinam moznost planovat svou budoucnost.

Rozsah a zpUsob provadéni NS se v jednotlivych zemich vyrazné lisi. Kromé toho existuji v Evropé
napadné rozdily v postupech pripadé pozitivniho vysledku. Lisi se pristup ke zdravotni pédii socialni,
ekonomické a psychologické podpore rodin.

Cinnost EU v oblasti vefejného zdravi musi respektovat zasadu subsidiarity i pravomoci a
odpovédnosti ¢lenskych statd za organizaci a poskytovani zdravotnich sluzeb a lékafské péce, véetné
NS. Rada EU a byvala Expertni komise pro vzacna onemocnéni doporucily koordinovany postup na
Urovni EU pfi zachovani pravomoci jednotlivych stat0s.

Pracovni skupina EURORDIS pro novorozenecky screening (viz nize) shledala, Ze navzdory tomuto
doporuceni nebyla na Urovni EU od té doby pfijata zaddna spolecna opatreni. Soucasny pokrok ve
screeningovych technikach a moznost cilit na mnohem Sirsi populaci novorozencd vyzaduji
prehodnoceni soucasného stavu. Vsoucasné dobé jsou mezi strategiemi a programy NS v
jednotlivych clenskych zemich EU znacné rozdily, které maji vyznamny dopad na pfistup
novorozencd k v€asné prevenci a k moznostem zlepseni kvality jejich Zivota.

EURORDIS proto zfidil pracovni skupinu pro
novorozenecky screening. Ta definovala 11
zakladnich principd, které mohou byt prijaty
na narodni Urovni, s cilem vytvofit ramec pro
politické diskuse a rozvoj screeningovych
programi. Tento dokument popisuje principy
navrzené pracovni skupinou, jez byly dale
rozpracovany na zakladé konzultaci se
zUCastnénymi  stranami.  Uvadi  také
stanovisko pacientd se vzacnymi
onemocnénimi, ktefi se konzultaci z&astnili, k programdm NS.

4 Nguengang Wakap S, Lambert DM, Olry A, Rodwell C, Gueydan C, Lanneau V, Murphy D, Le Cam Y, Rath A. Estimating cumulative point
prevalence of rare diseases: analysis of the Orphanet database. Eur ) Hum Genet 28, 165-173 (2020) doi:10.1038/s41431-019-0508-0

5 Doporuceni Rady ze dne 8. ¢ervna 2009 o Cinnosti v oblasti vzacnych onemocnéni doporucuje, aby ¢lenské staty "shromazdovaly narodni
odborné znalosti o vzacnych onemocnénich a podporovaly sdileni téchto znalosti s evropskymi partnery s cilem podpofit: vypracovani
evropskych pokyn( pro diagnostické testy nebo populacni screening pfi respektovani narodnich rozhodnuti a pravomoci". Vybor odbornikd
EU pro vzacna onemocnéni navic identifikoval oblasti, v nichZ by spoluprace mezi ¢lenskymi staty méla pfidanou hodnotu a respektovala
zasadu subsidiarity. (Newborn Screening in Europe: Opinion of the EUCERD on Potential Areas of European Collaboration, July 2013).
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Pracovni_skupina EURORDIS pro novorozenecky screening je presvédlena, ze je nejvyssi Cas
dUkladné prehodnotit Wilsonova a Jungnerova kritéria® a pfijit s harmonizovanymi kritérii, ktera
budou fungovat v kontextu NS a budou moci byt jednotné pouzivana ke svému Ucelu.

Navrzené principy doplfiuje vyzva k akci na podporu jejich obecného pfijeti a uskutecnéni
odpovidajicich zmén zdravotni politiky. Tyto zmény je nezbytné provést na Urovni EU i ¢lenskych
statd tak, aby bylo zajisténo, ze vSichni novorozenci v celé EU budou mit prospéch z programd NS ve
vSech pripadech, kdy je to mozné, ¢imz se vyresi obrovské nerovnosti existujici v Evropé.

2 Vyzva

Pokud chceme vyuzit NS a jeho prinosy v prevenci, |é¢bé a pééi o nemocné naplno, potifebujeme, aby
znéj mohli mit prospéch vsichni novorozenci, ktefi ho potrebuji. Potfebujeme tedy preklenout
obrovské nerovnosti, které dnes v Evropé jsou. Programy NS se v jednotlivych ¢lenskych statech EU
znacné lisi a nedostatek spolecného pfristupu pfispiva ke vzniku vyznamnych nerovnosti mezi
jednotlivymi zemémi a onemocnénimi.

-

V souladu se zavazkem EU dosahnout do roku 2030 vseobecné dostupnosti zdravotni péce na svém
Uzemi a s politickou deklaraci OSN o vSeobecné dostupnosti zdravotni péce pfijatou v zafi 2019
vyzyva pracovni skupina EURORDIS pro NS k pfijeti odpovidajicich strategii v oblasti NS a ke
konzistentnimu pfistupu k NS v celé Evropé jakozto zpUsobu zajiSténi prosazovani lidskych prav,
dosazeni nejlepsiho mozného zdravotniho stavu pro novorozence narozené se vzacnym
onemocnénim a zajisténi pozitivniho dopadu na Zivot novorozencd.

6 Obecnd pravidla novorozeneckého screeningu formulovali J. M. G. Wilson a G. Jungner pro svétovou
zdravotnickou organizaci v roce 1968 (pozn. red.).
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Proto EURORDIS spolu s pracovni skupinou pro NS, Radou narodnich alianci, Radou evropskych
federaci a vSéemi svymi ¢leny vyzyva k:

1) vytvoreni odborné pracovni skupiny na Urovni EU slozené ze zdastupclU clenskych statg,
prislusnych odbornikd a dalSich stran s cilem ustanovit spolupraci na Urovni EU v oblastech, kde
by méla pridanou hodnotu, a to pfi respektovani zasady subsidiarity, napt.:

- vymeéna znalosti a osvédcenych postupd v oblasti NS vzacnych onemocnéni;

- sledovani nové vyvijenych lécebnych postupl, které umozni véasné rozhodovani a tvorbu
vhodnych pilotnich studii;

- shromazdovani d0kazd o Ucinnosti a Udajl o pfirozeném pribéhu nemoci z pilotnich studii
nebo terénnich studii s ohledem na zarazeni konkrétnich onemocnéni do program0 NS;

- posuzovani novych navrhl na zafazeni onemocnéni do NS prostiednictvim spole¢ného
hodnoceni HTA na Urovni EU, pokud to umoznuji nové technologie;

- identifikaci a schvaleni kritérii a mechanism0 pro rozsifovani panell vySetfovanych
onemocnéni;

- vytvoreni doporuceni tykajicich se naptiklad vzdélavani a pfipravy odbornikd, komunikace s
rodinami a verejnosti a

- v dalSich oblastech spoluprace, jak jiz bylo uvedeno ve stanovisku Vyboru odbornikd EU pro
vzacna onemocnéni z roku 20132

Pracovni skupina prozkouma moznost povéfit koordinaci a vedenim Spolecné vyzkumné

stfedisko Evropské komise nebo jiné organy ¢i agentury na Urovni EU (véetné ECDC, Evropského

centra pro prevenci a kontrolu nemoci).

2) Dale vyzyvame prislusné organy a instituce EU a clenské staty EU, aby podporovaly zavadéni
Zakladnich principd, které jsou prilohou této vyzvy, a to zejména:

e Ridici skupinu pro podporu zdravi a prevenci (SGPP), jakoZto hlavni vybor, ktery poskytuje
Evropské komisi poradenstvi v oblasti podpory zdravi, prevence a lécby neprenosnych
nemoci, aby zahajila spolupraci na pripravé osvédcenych postupl s nékolika ¢lenskymi staty,
které jsou ochotny zavést pilotni programy NS vychazejici z téchto principd, s cilem rozsirit
je do dalSich ¢lenskych statd. Diky tomu bude moci SGPP dale doporucovat ¢lenskym statdm
EU vyuziti téchto principl pfi vyvoji a implementaci jejich program0 NS;

e Evropskou komisi, aby s ohledem na
doporuceni SGPP podpofila toto Usili
schvalenim  Zakladnich  principd  coby
osvédcenych postupl podlozenych
rozsdhlymi ddkazy a doporucenim jejich
prijeti na narodni a evropské Urovni;

e Vlady clenskych statd, aby zvazily prijeti
téchto princip0 pfi rozvoji a implementaci -
svych programi a strategii NS na narodni i
nebo regionalni Urovni;

3) Pracovni skupina téz vyzyva Evropsky parlament, aby:
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* Tento dokument pFelozila Ceska asociace pro vzacna onemocnéni

EURORDIS $ -
e EURORDIS.ORG



podpofil iniciativy zamérené na harmonizaci programid NS v celé Evropé a vyplnéni stavajicich mezer
v provadéni NS v Evropé; a aby za timto Ucelem pokracoval v tlaku na ostatni organy EU, napriklad
prostrednictvim parlamentnich otazek, v souladu s vyzvou podporovanou iniciativou ScreensRare?’.

PRINCIPY

o Screening by mély byt zaméren na pomoc novorozenci a jeho rodiné v co nejSirSim
smyslu. To znamena, ze by mél byt zaméren na onemocnéni, pfi nichz je mozné
jednat, vcetné téch, u nichz existuje lécba.

Tradic¢ni programy NS ve vefejném zdravotnictvi se
zaméfuji na vyhledavani kojencd s lécitelnymi
onemocnénimi, jejichz v¢asna identifikace pomaha
zabranit nevratnému poskozeni zdravi. Zaméreni
na vyhleddvaného jedince omezuje vnimani
pfinosG NS. Pfinosy NS pro pacienty a rodice by
mély byt SirsSi. Onemocnéni, pfi nichz je mozné
jednat, zahrnuji (1) stavy, u nichz v€asna lé¢ba vede
ke zdravotnimu prospéchu novorozence, (2) stavy,

u nichz vcasna diagndza zabrani zdlouhavé : o -

diagnostické odysee, a (3) stavy, u nichz budou mit rodi¢e moznost se rozhodnout ohledné dalsich
téhotenstvi (viz také princip 3):

e U onemocnéni, kterd nelze 1éCit, ale je pfi nich mozné jednat, dava NS pacientdm moznost
onemocnéni|épe zvladat, a tim zlepsit zdravotni a socialni dopady. | v pfipadé, kdy neexistuje
lék nebo Ié¢ba, mize véasna diagnoza vést k vytvoreni strategii péce, které fesi vice aspektd
onemocnéni a usnadnuji pristup k ucelené lékarské a socialni péci. Mezi zdravotni a socialni
prinosy patfi napfiklad poskytovani lepsi péce na zdkladé znalosti diagndzy, prevence
komorbidit, usnadnéni pristupu k socialni péci a podpore, zvyseni kvality Zivota a potencialné
i délky doziti, coz v kone¢ném disledku vede i k lepSimu zaclenéni do spolecnosti.

® Z pohledu rodicd a rodinnych pfislusnikd mize mit screening nelécitelnych onemocnéni, pfi
kterych je oviem mozné jednat,® dalsi pfinosy: vyhnou se diagnostické odysee, budou
informovani o zvyseném riziku pro dalSi téhotenstvi, budou moci udélat rozhodnuti ohledné
kazdodenniho Zivota (napf. zit vblizkosti zdravotnickych nebo vzdélavacich zafizeni).
Konecné, z Sirsiho spolecenského hlediska by screening téchto onemocnéni podpofil
vyzkum, protoze existence souboru diagnostikovanych osob poskytuje moznost ziskat
prirozenou historii nemoci a vzorek populace pro studie.

7 Screen4Rare je iniciativa mnoha zu¢astnénych stran, kterou zahajila Mezinarodni organizace pacientl s primarnimi imunodeficiencemi
(IPOPI), Mezinarodni spole¢nost pro novorozenecky screening (ISNS), Evropska spolecnost pro imunodeficience (European Society for
Immunodeficiencies(ESID).

8 https://www.healthcouncil.nl/documents/advisory-reports/2020/09/30/screening-early-in-life-for-untreatable-conditions
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9 NS by mél byt usporadan jako systém s jasné definovanymi rolemi, prislusnosti,
odpovédnosti a komunikacnimi postupy a mél by byt zaclenén do narodniho
systému zdravotni péce a uznavan jako mechanismus pro véasnou diagnostiku
onemocnéni, pfi nichz je mozné jednat.

Tento systém ma vice slozek, které je tfeba jasné
definovat ve vSech fazich procesu a ve viech jeho
prvcich. K zajisténi funkénosti, kvality a integrace
procesu a jednotlivych prvk{d je zapotrebi jednotné
koordinace na narodni Urovni. Novorozenecky
laboratorni  screening je tfeba zaclenit do
komplexniho programu NS, jehoz soucdsti mize byt
téz screening sluchovych vad, srdec¢nich abnormalit a
vyvojové dysplazie kycli.

Jednotlivé faze procesu NS zahrnuji informovani

rodicd, odbér vzorku, odpovidajici lékarské doporuceni u novorozencd s pozitivnim vysledkem,
diagnostiku a naslednou lékarskou péci. Kazdou fazi je tfeba nalezité naplanovat a pribézné
kontrolovat (vetné pravidelnych audit0).

Screening musi mit nasledujici prvky:

e Osvétové kampané pro verejnost, prekoncepcni vzdélavani a informovani béhem
kazdého téhotenstvi.

e Uplné pokryti novorozenecké populace, a to bud pfimo v porodnicich nebo
prostrednictvim navstév ¢i konzultaci v obdobi bezprostfedné po porodu. Je tfeba
nastavit standardy pro odbér a kvalitu prepravy vzorkd. Vsichni klinicti pracovnici, ktefi se
setkavaji s téhotnymi Zenami nebo novorozenci, by méli byt odpovidajicim zpUsobem
vyskoleni a pravidelné doskolovani. Pro provadéni testd a naslednou kontrolu vysledkd
vcetné reseni neprikaznych testd a pozitivnich vysledkd je zapotrebi odpovidajici personalni
zajisténi.

e Laboratore provadéjici screening novorozenctd by mély spolupracovat na zajisténi uplného
pokryti cilové populace. Z ddvodu zajisténi jednotnosti pouzivanych metod a prevence rizika
faleSné pozitivnich vysledkd by mély byt urcovany a akreditovany na narodni Grovni.

e Konfirmacni diagnostické testy mohou byt provadény pouze v akreditovanych
laboratofich.

e Klinicka centra pro onemocnéni zafazena do screeningu by méla poskytovat péci o
novorozence s pozitivnim vysledkem a méla by byt soucasti narodni sité specializovanych
center. VSem novorozencUm diagnostikovanym prostiednictvim NS musi byt k dispozici
komplexni lécba, péce a podpora.

Kazdy prvek screeningu musi mit dostatecné zdroje, odpovidajici vzdélani, standardizované a
akreditované postupy a program kvality, ktery splfiuje mezinarodni standardy. Aby systém spravné
fungoval, musi byt uceleny. Kazdy prvek musi komunikovat s ostatnimi prvky a organ, ktery nad
systémem dohlizi, musi zajistit jejich bezproblémové propojeni.
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Program NS bude generovat znacné mnozstvi cennych dat. Pro lidi, ktefi se vzacnymi onemocnénimi
Ziji nebo se jimi zabyvaji, je dOlezité, aby byla vyuzivana. Data by méla byt vyuzivana interné k
usnadnéni pravidelného prezkoumavani a zlepSovani screeningovych programd. Z dGvodu podpory
vyzkumu a usnadnéni planovani v ramci zdravotnickych sluzeb by vsak méla byt odpovidajicim
zpUsobem sdilena i navenek. Informovany souhlas se shromazdovanim a pouzivanim téchto Udajd by
mél byt soucasti celého procesu (viz princip 10).

e Rodiné novorozence, ktery byl diagnostikovan pfi NS, by mély prislusné narodni
organy poskytnout psychologickou, socialni a ekonomickou podporu.

Psychologicka podpora rodindm by méla byt pfipravena pro dobu samotného screeningového testu,
ale i po vysledcich konfirmacniho testovani. Rodice novorozence, ktery byl diagnostikovan
prostrednictvim NS, musi byt rychle informovani o vysledcich testd, o onemocnéni samotném,
mozné |écbé a péci a o specializovanych centrech pro konkrétni onemocnéni. Kromé toho by méli od
okamziku potvrzeni diagndzy dostavat psychologickou, ekonomickou a socidlni podporu véetné
informaci o pfislusnych pacientskych organizacich.

e Do jednotlivych fazi procesu NS by mély byt zapojeny vSechny ziGcastnéné strany.

Do procesu NS by mély byt zapojeny vsechny zucastnéné strany, tzn. pacienti, pacientské
organizace, Siroka verejnost, nemocnice, zdravotniCti pracovnici, vyzkumnici, ERN, biobanky,
narodni organy a staty EU. VSechny zUclastnéné strany také musi chapat novorozence jako
nejdUlezitéjsSiho vcelém procesu. Pacienti a pacientské organizace by se méli podilet na
rozhodovacim procesu, protoze se jedna o skupinu, jiz se vysledek rozhodnuti tyka nejvice.

Clenské staty EU by mély v kratkodobém horizontu vypracovat plany na koordinaci procesd NS s
cilem dosahnout Ucinnosti a efektivity pfi zlepSovani zdravotniho stavu téchto pacientd. Vzhledem k
tomu, Ze se NS provadi u vSech novorozencg, je tfeba zapoijit také neonatology, Iékare primarni péce
a dalsi profesni organizace. Komplexni program musi chapat jako zainteresovanou stranu také zdravé
a falesné pozitivni novorozence a jejich rodiny a mél by poskytovat podporu i jim.

Rozsifovani programid NS vyzZaduje transparentni a d0kladné vedeni. Kazda zemé

9 nebo region by mél mit jasné definovany transparentni, nezavisly, nestranny a na
dUkazech zalozeny proces rozhodovani o tom, ktera onemocnéni budou zahrnuta
do programu NS.

Poskytovani zdravotni péce vzdy provazi kompromisy ohledné vyuziti zdrojd. Za rozhodnuti o NS
musi vzdy odpovidat pouze jedna organizace. Aby bylo mozné ucinit vyvazené rozhodnuti, musi tato
organizace zapojit do procesU rozhodovani a predkladani ddkazd vSechny ziUclastnéné strany.
Rozhodnuti o zafazeni nebo vyfazeni onemocnéni ze screeningového programu by méla byt
prijimana v souladu s vyjadrenimitéch, kdo s danym vzacnym onemocnénim ziji nebo se jim odborné
zabyvaji a také vsouladu s védeckymi dikazy — vSechny ddkazy by mély byt k dispozici na
mezinarodni Urovni.

Rozhodovaci organy slozené ze vSech zicastnénych stran by mély pred pfijetim nového onemocnéni
do narodniho programu NS projednat vsechny technické, financni a etické aspekty (citlivost,
specificnost testu, HTA, oznamovani prenasedstvi). Proces by mél téz zahrnovat opatreni, jez zajisti,
aby zamitnutindvrhu obsahovalo jasné vysvétleni nedostatkd v predlozenych dikazech, které je pred
opétovnym podanim zadosti tfeba odstranit. Tyto pozadavky by mély byt pfimérené moznostem
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ziskavani dUkaz0 ve sféfe vzacnych onemocnéni a nemély by byt prehnané nebo nerealistickeé.
Zamitnuté navrhy by mély mit moZznost rychle znovu vstoupit do procesu hodnoceni, jakmile budou
shromdazdény chybéjici ddkazy (misto toho, aby cekaly na dokonceni rozhodovaciho cyklu). Z
pohledu pacientd a rodicd by bylo zadouci, aby byl pfistup ke screeningovému procesu v celé Evropé
rovny. Spektrum onemocnéni zahrnutych do program0 NS by mélo byt, pokud mozno, v kazdé zemi
stejné (evropsky program NS) s vyjimkou onemocnéni, o nichz je znamo, ze jsou v daném regionu
vysoce rozsifené, zatimco v jinych se témér nevyskytuji.

G Vedeni programi NS by mélo byt jednoznacné, komplexni, transparentni a
odpovédné narodnim organdm.

Programy NS by mély vychazet z narodniho povéreni a mély by byt fizeny Narodnim koordinacnim
centrem. Zfizeni narodnich koordinacnich center je tfeba zajistit na Urovni ¢lenskych statd za ucelem
monitorovani implementace pozadovanych standardd a ¢innosti.

V kazdé zemi je tfeba zvysit transparentnost fidici struktury programu NS, a to jak v oblasti
strategickych rozhodnuti, jako je zafazovani nebo vyrazovani nemoci, tak ve vedeni programu jako
takového. Pacienti a jejich rodiny spolu s odborniky na vzacna onemocnéni a dalSimi zdcastnénymi
stranami na narodni Urovni, jako jsou zastupci etickych komisi a obcan0 nebo zdravotnich pojistoven,
by méli byt zapojeni do fidicich struktur a diskusi o pfipadném rozsiteni programd NS o dalsi
onemocnéni.

Kazdy clensky stat by mél tento proces upravit prislusnym zdkonem nebo rovnocennym pravnim
predpisem dle své legislativy podle toho, jaka Uroven spravy je v této véci prislusna, a zarucit NS v
ramci prava na zdravi vsem novorozencUm, pricemz by rodi¢e méli mit moznost se tohoto prava
vzdat. Na NS je tfeba vyclenit zvlastni statni prostredky, protoze by mél byt poskytovan vsem
novorozencdm zdarma. Navic by, jak je uvedeno ve Vyzvé, méla byt narodni koordinacni centra
propojena s vyborem na Urovni EU.

Proces hodnoceni, ktery vede k zarazeni nebo vyfazeni onemocnéni z programd
NS, musi byt zalozen na nejlepsich dostupnych dikazech, musi brat ohled na
zdravotné ekonomicka fakta, ale nemél by byt oddvodnén pouze ekonomickymi
hledisky.

Strategie a provadéni NS by mély byt v kazdém clenském staté analyzovany s cilem vypracovat
spolecné pokyny pro proces hodnoceni zafazeni jednotlivych metod NS do narodnich programg. Ve
vyborech odpovédnych za hodnoceni programd NS by méla byt zastoupena sdruzeni pacientl a
relevantni odbornici pro dané onemocnéni.

Soucasti komplexni zdravotné-ekonomické analyzy musi byt nakladova efektivita véetné dalsich
vysledkd a pfipadovych studii, které postihuji, jak velky vyznam ma pro pacienty a jejich rodiny
financni, psychologicka a spolecenska zatéz, véetné srovnavaciho modelovani dopadu pozdniho
stanoveni diagndzy oproti stanoveni diagnozy pfi narozeni nebo kratce po ném. Je tfeba nastavit
mechanismus, ktery bude urcovat efektivitu zac¢lenéni onemocnéni provedeného v jinych ¢lenskych
statech, aby bylo mozné sdilet hodnocenizejména s nizko a stfedné prijmovymizemémi, kde nemusi
byt mozné provést studii nakladové efektivity.
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Informovanost a vzdélavani vsech zGcastnénych stran o vzacnych onemocnénich
0 a celém procesu NS jsou nezbytné pro co nejsirsi a spravedlivou implementaci
programd NS.

Prostrednictvim osvétovych kampani financovanych z verejnych zdrojd by se mély Sifit informace o
potfebé rozsifeni, zlepSeni a rovném
pristupu k NS a zvySovat povédomi
verejnosti o dopadu vcasné diagnostiky na
Zivot. Vzdélavani by méli byt vsichni
zdravotnicti pracovnici zapojeni do procesu
NS (gynekologové, zdravotni sestry, porodni
asistentky, poradci v oblasti genetiky,
neonatologové, pediatfi, klinicti genetici a
prakticti |ékafi ¢i lékafi primarni péce). Pfi
vzdélavani by mély byt brany v potaz také
nejistoty, vyjimky nebo opominuti, zrovna
tak jako vyvojv oblastitestd NS a postupU po
stanoveni diagndzy. Je tfeba téz vypracovat
postupy pro vzdélavani rodi¢0 novorozencd,
diagnostikovanych pomoci NS.

O vyznamu NS je tfeba také informovat
zakonodarce. Je zapotrebi ukazovat priklady
dobré praxe, které zdUraznuji hodnotu NS a
jeho pfinos pro zdravotni a socidlni rozpocty.
Zakonodarci by také méli jednat
s promyslem, aby ziskavali informace o nové
vyvijenych |é¢ebnych postupech, jejichz
schvaleni a uvedeni na trh se blizi, aby bylo mozné téchto onemocnénich véas rozhodovat. Kromé
toho by mély prislusné evropské a narodni organy mély podporovat pacientské organizace v Sifeni
informaci prostrednictvim konkrétnich financovanych projektd nebo vyzev, a vytvaret vazby mezi

vSemi zu¢astnénymi stranami, které Sifi povédomi o NS.

9 K zajisténi kvality celého procesu je zapotrebi celoevropskych standardd pro
nacasovani, metody odbéru vzorkd, naslednych opatfeni a informaci
poskytovanych rodi¢om.

’

Kazdy clensky stat by mél vytvofit standardy zarucujici urcitou Uroven kvality a provadéni
jednotlivych krokd a postupl NS, véetné nacasovani provedeni testu, informovani rodin, odbéru
krevnich vzorkd, jejich zaslani do screeningového centra, zpracovani vzorkd, opétovné komunikace s
rodinou novorozence v pfipadé, ze je zapotiebi provést druhy potvrzujici test, zajisténi pripadné
urgentni hospitalizace, potvrzeni diagndzy a sdéleni vysledku rodiné. Tyto standardy by mély byt
nalezité monitorovany, vykazovany a prosazovany prostrednictvim procesd zajiSténi a kontroly
kvality a pravidelnou akreditaci.

V NS je zvlasté dilezity proces uplatfiovani a zavadéni odpovidajich postupU pro laboraorni ¢innosti,
certifikaci pracovist a metod podle mezinarodné platnych norem. Zdravotnicti pracovnici se musi
UCastnit specializovanych vzdélavacich kurzd. Mél byt také vytvoren registr, ktery umozni
systematicky sledovat vsechny novorozence, u nichz bylo prostfednictvim NS zjisténo onemocnéni.
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Vzorky suché kapky krve by mély byt pro vyzkumné ucely a kvili kontrole kvality
uchovavany v narodnich biobankach, pficemz by méla byt zajisténa ochrana
osobnich udaji a podminky pfistupu k nim.

V mnoha zemich se po provedeni screeningovych testd vzorky suché kapky krve skladuji. Hlavnim
ddvodem je kontrola kvality, ale skladované vzorky mohou byt pouzity i pro vyzkumné tcely. Ulozené
vzorky lze vyuzit pro budouci studie s cilem zlepsit NS a zdravotni péci. Rodice musi byt jasné
informovani o skladovani a moznosti vyuziti vzorkd pro ptipadné budouci vyzkumné studie. Rodice
musi byt pozadani o souhlas nebo nesouhlas prostrednictvim formulare informovaného souhlasu.

Organizace  sbéru  vzorkd
suché kapky krve mU0ze
probihat ve spolupraci s
infrastrukturami  evropskych
biobank. Uchovavani a pristup
karchivdm  vzorkd  mize
vychdzet z  technologie
pouzivané v biobankach, které
vyuzivaji odpovidajici
ochranna opatreni pfi
sekundarnim vyuziti 0dajd. Po
dosazeni zletilosti by mélo byt
pravo na pristup k informacim
prevedeno z rodiCe na
dotceného jedince.

Kazdy clensky stat by mél nést odpovédnost za dodrzovani prislusnych standard0 a protokold (v
souladu s GDPR, pfipadné dalsimi narodnimi pravnimi predpisy) pfi pristupu k citlivym udajim a za
vytvoreni vlastniho ramce a infrastruktury pro sdileni téchto 0daj0.

Centra zapojena do ERN by méla byt integrovana do systému péce v jednotlivych
narodnich zdravotnickych systémech a méla by byt povazovana za prednostni
partnery pfi poskytovani doporuceni pro strategie NS.

Na vypracovavani pravidel NS v narodnich zdravotnickych systémech by se formou odbornych
doporuceni méla podilet specializovana centra zapojend do ERN. Tim by se mély vyrovnat soucasné
rozdily v programech NS v Evropé a mél by tak byt umoznén rovny pfistup k NS ve vSech zemich EU
pro kazdého nezavisle na tom, kde se narodil. Vzhledem k tomu, Ze ERN sdruzuji pacienty a lékare
rizného plvodu, jsou idedlnim mistem pro tvorbu doporuceni pro NS, kterd budou zohledrovat
eticka, pravni a geograficka hlediska.

Registrace a sledovani vSech pozitivnich pfipadl v registrech ERN by umoznila shromazdovani
mnozstvi poznatkd vcetné aktualnich epidemiologicky Udajd a dalSich typd informaci, jako je
sledovani vysledkd lécby a péce.
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" Our vision. s harmonisedlnenbom screening programmes

across Eurgpe atleave o families of o menbom with a.rare disease

inuncertainty regardling teir diagnosis, care and freatment
reqardless of the country where they are bom.””

Nasi vizi jsou harmonizované programy
novorozeneckého screeningu po celé Evropé,
které nezanechaji zddnou rodinu novorozence s
vzacnou nemoci v nejistoté ohledné jejich
diagndzy, péce a léCby bez ohledu na to, ve které
zemi se narodili.

This paper was produced thanks to
funding received under an operating
grant from the European Union's Health
Programme (2014-2020).
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