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Zapis z jednani Komise pro Novorozenecky laboratorni
screening konané 3. 12. 2025 od 13:00 v mistnosti 355
budovy MZD

Uéastnici jednani PhDr. Karel Hejduk; Ing. Karolina PeSkova; prof. MUDr. Tomas
Honzik, Ph.D., doc. MUDr. Petr Jabandziev, Ph.D. (online); doc.
MUDr. Jan David, Ph.D.; Ing. Petr Chrastina; doc. MUDr. Jana
Haberlova, Ph.D.; doc. MUDr. Markéta Bloomfield, Ph.D.; MUDr.
Iva Burianova, Ph.D.; MUDr. Antonin él’pek, Ph.D.; MUDr. llona
Halleova; MUDr. Zdenék Zima; doc. Mgr. Véra Frankova, Ph.D. et
Ph.D.; Mgr. Michaela Kolafova, MBA; Ing. René Bfectan; MUDr.
Iveta Matéjovska, CSc.; MUDr. Zuzana Elbertova, Ing. Markéta
BeneSova, MHA (online); PharmDr. Katefina Chrernova; Ing.
Stépanka Tyburcova; prof. RNDr. David Friedecky, Ph.D.; doc.
MUDr. Felix Votava, Ph.D.; MUDr. Hana Vinohradska, prof. RNDr.
Sarka Pospisilova, Ph.D.; Mgr. Katefina Hejcmanova (host UZIS
CR); Mgr. Ondfej Ngo, Ph.D.(host UzIS CR); RNDr. lveta
Valaskova (host FN Brno); MUDr. Klara Brozova, Ph.D. (host
Spole¢nost détské neurologie CLS JEP); prof. MUDr. Viktor
Kozich, CSc. (host VFN); Mgr. Pavel Némec, Ph.D. (host UZIS
CR); Mgr. Renata Chloupkova (host UZIS CR, online), Mgr. Lucie
Mandelova, Ph.D. (host UZIS CR, online)

Omluveni: RNDr. Ondfej Majek; prof. MUDr. Milan Macek, DrSc.

Zapsal: Mgr. Bc. Dagmar ObsSilova

Pristi setkani: fijen 2026 hodin.

TEMATA A UKOLY Z JEDNANI

1. Uvodni slovo
e Pfedseda Komise PhDr. Karel Hejduk a mistopfedsedové Komise Ing. Karolina
PeSkova a prof. MUDr. Toma$ Honzik, Ph.D. pfivitali ¢leny Komise, podékovali za
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uCast a vyzdvihli potfebu vzajemné spoluprace zapojenych odbornosti v Cinnosti
Komise, ktera navazuje na aktivity KCNS.

. Predstaveni ¢innosti KCNS a vyvhodnoceni NLS za obdobi

2010-2024

Prof. MUDr. Viktor Kozich, CSc. pfedstavil, dosavadni Cinnosti KCNS, uspésné
projekty realizované v KCNS a stéZejni témata, kterym se KCNS vénovalo, pficemz
pfipomnél dosud nedofeSené téma zkraceni doby transportu vzorku z porodnice do
laboratofe. Dle aktualnich informaci je median doby transportu vzorki 3,8 dne.
Zahrani¢ni doporu€eni, konkrétné Velka Britanie, hovofi o cilové dobé transportu
95-99 % vzorkt do 3 a méné dnu (zdroj zde), USA je limit nastaven do 24 hodin (zdroj
zde).

Ing. Karolina PeSkova uvedla, Ze ke snizeni doby transportu bude pfistoupeno cestou
nastaveni indikatoru kvality, ale také hledanim zplsob(, jak ¢as transportu snizit na
minimum.

. Informace k ¢innosti a fungovani Komise

PhDr. Karel Hejduk pfedstavil dlivody, kroky pfi zfizeni Komise NLS a jeji hlavni ukoly.
Zduraznil, ze Komise by méla pracovat na optimalizaci, datovém auditu a celkové
evaluaci NLS, navazat tak na Cinnost KCNS, jejimz byvalym ¢lendm podékoval za
uskutecnénou praci. Dale predstavil zakladni body jednaciho Ffadu, slozeni Komise a
roli Expertni skupiny. Dale uvedI roli NSC a jeho kli¢ové aktivity.

. Souhrnné vysledky NLS

Doc. MUDr. Felix Votava, Ph.D. pfedstavil vysledky novorozeneckého screeningu
z obdobi 2010-2024. Poukazal jak na klesajici porodnost, tak na vyznam NLS pro
populaci.

PhDr. Hejduk opétovné vyzdvihl dosavadni praci KCNS na vyhodnocovani screeningu
a podékoval za tuto &innost. Ukolem Komise bude navéazat na &innost vyhodnocovani
s cilem maximalni elektronizace sbéru a sdileni dat.

. Informace k jednothému datovému standardu

Mgr. Katefina Hejcmanova predstavila davody a kroky k implementaci jednotného
datového standardu, ktery bude slouzit k pfenosu informaci mezi laboratofemi
zapojenymi do NLS a UZIS, ktery ziskana data statisticky zpracovava. Dale uvedia, Ze
datovy standard bude soucasti modulu o NLS, ktery ma své legislativni ukotveni
v aktualni novele zakona 372/2011 Sb. o zdravotnich sluzbach.

Mgr. Katefina Hejcmanova dale predstavila modelové schéma, na kterém se shodli
Clenové Expertni skupiny na predeslém spole¢ném jednani, které se uskuteénilo 20.
11. 2025. Procesni kroky k implementaci navazuji na nastaveni datového standardu
ze strany UZIS, ktery je aktualné v pfipravé. Poté bude zahajeno jednani s dodavateli


https://www.gov.uk/government/publications/standards-for-nhs-newborn-blood-spot-screening/newborn-blood-spot-screening-standards-valid-for-data-collected-from-1-april-2017#nbs-s04-test-timely-sample-collection
https://www.hrsa.gov/advisory-committees/heritable-disorders/newborn-screening-timeliness
https://www.hrsa.gov/advisory-committees/heritable-disorders/newborn-screening-timeliness

* X

* %

* ok

. . NARODNI s
. Spolufinancovano -
) sourmencoine (NSO sereentveove [ ZES

CENTRUM

informacnich systtml o moznostech implementace. Predpokladany start
implementace je planovan na pfelom 2026/2027.

Finalni verzi jednotného datového standardu bude schvalovat Expertni skupina a
Komise NLS bude informovana.

Ing. Karolina Pes8kova uvedla, Ze navrZzeny datovy standard maximalné sjednocuje
jednotlivé parametry, coz povede k vyznamnému zjednoduseni pfedavani vysledku.

. Informace k implementaci RID a QR kodu

Mgr. Dagmar ObsSilova shrnula informace o RID, pfipomnéla, ze od 1. 1. 2026 vstupuje
zakonna povinnost zdravotnickych zafizeni implementovat RID do svych informacnich
systéema.

MUDr. llona Hilleova uvedia, Ze RID by mélo byt mozné vygenerovat i na strané PLDD,
napf. v situacich, kdy je u domaciho porodu porodni asistentka, ktera odebere
screening, ale nema pfistup k vygenerovani kodu.

MUDr. llona Hulleova dale uvedla, ze pfipominku k implementaci RID pfednese na
Radé poskytovatel(.

MUDr. Iva Burianova, Ph.D. uvedla, Zze nékteré nemocnic¢ni informacni systémy (NIS)
neumozni zadani RID, pokud neni vypInéno rodné Cislo — problém na strané
dodavatele NIS.

Ukoly k RID:

Pfipominka implementace RID na Radé poskytovatelll (MUDr. llona Hilleova,
souginnost zajisti UZIS CR)

Mgr. Dagmar ObSilova dale predstavila seznam porodnic, které v sou€asnosti jiz RID
vyuzivaji a uvedla, Ze po novém roce bude 5 vybranych porodnic osloveno k pilotnimu
testovani QR kodu k pfenosu informaci mezi porodnici a laboratofi novorozeneckého
screeningu.

MUDr. Iva Burianova, Ph.D. poukazala na problém s informacnimi systémy, které i
mimo RID maji problém s vykazovanim do registrd. Vyzvala, aby testovani QR kodu
probihalo i v nemocnicich, kde systém aktualné spravné nefunguije.

Doc. MUDr. Felix Votava, Ph.D. pfipomnél, Ze stéZejni ukol Komise NLS je
implementovat datovy standard a vyuzivani QR kédu.

. Informacni aktivity NLS

Mgr. Dagmar ObsSilova novou podobu webovych stranek novorozeneckého screeningu
www.novorozeneckyscreening.cz a pfipomnéla, ze tuto podobu zasle ¢lenim Komise
k dalSimu kolu revizi. Dale uvedla, Ze informacni materialy a vizualni podklady
(fotografie) budou aktualizovany ve spolupraci s Neonatologickym odd. VFN.
Aktualizovana podoba informacni brozury bude vydana na jafe 2026. Dale podékovala
za aktivni i pasivni u€ast na konferenci Prevon 2025.



http://www.novorozeneckyscreening.cz/
https://prevon.uzis.cz/
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DalSi aktivity k podpofe screeningu

Doc. Mgr. Véra Frankova, Ph.D. et Ph.D. pfestavila vysledky vyzkumu z roku 2019 o
informovanosti rodi€l o NLS a poukazala na to, ze 60 % matek skoérovalo chybné
v otdzkach informovanosti o NLS. Dale uvedla, Zze by mélo smysl zopakovat Setfeni i
s vyuzitim socialnich siti a digitalnich médii. Upozornila, ze dle GDPR je nové nutné
zajistit souhlas s kontaktovanim rodicky za ucelem vyzkumu.

PhDr. Karel Hejduk navrhuje zprostfedkovat informaci o moznosti opakovani
vyzkumného Setfeni na Vyboru neonatologické spoleCnosti, protoZze bude nutna
soucinnost porodnic — je mozné zapojit pouze vybrané porodnice.

Prof. MUDr. Toma$ Honzik, PhD. dopliuje na zakladé informaci doc. Mgr. Véry
Frankové, Ph.D. et Ph.D., Zze informovani rodicek by mélo probéhnout jiz ve 3.
trimestru, tj. edukace by méla probéhnout jiz pfi navstévé gynekologa.

Doc. MUDr. Markéta Bloomfield, Ph.D. navrhuje, aby do informovaného souhlasu byla
pfidana kolonka pro kontaktni udaj rodicky, ktera ma zajem se zapojit do vyzkumného
Setreni.

Ing. René Brecétan nabidl moznost pfedani kontaktl z pacientskych organizaci pro
pfipadné vyzkumné Setfeni.

PhDr. Karel Hejduk uvedl, ze informovanost bude zvySovana i cestou pres odborniky.
Nové brozury a informacni letaky, které jsou aktualné v pfipravé a bude u nich
provedena vizualni i obsahova aktualizace, budou zaslany také gynekologim a PLDD
pro zvySeni informovanosti.

Ukoly ke zvyseni informovanosti o NLS:

Pfedani informace o zajmu o vyzkumné Setfeni mezi rodickami o informovanosti o NLS
na Vybor neonatologické spolecnosti (Mgr. Michaela Kolafova, MBA).

Zaslani informadénich materialt o NLS na ambulantni gynekology a PLDD (UZIS CR).

Moznosti rozSifrovani NLS a pilotni projekty:

9.
RNDr.

Ing. Karolina PeSkova dale predstavila dalSi vize pfi rozSifovani NLS. Smyslem je
pokraCovat v €innosti KCNS, posunout elektronizaci, zrychlit transport karticek,
pracovat na propagaci NLS. Upozoriuje dale, Ze Cinnosti Komise nejsou primarné
pilotni programy. Poukazuje na to, Ze kazdy screening musi byt pro blaho novorozence
— je nutné peclivé zvazovat kazdé rozsifeni screeningu o dalSi onemocnéni s ohledem
na stigmatizaci zdravé Casti populace a s ohledem na nakladovost vs pfinos.

Ruzné

Iveta Valaskova otevrela otazku novorozeneckého screeningu cystické fibrozy, jedna

se o jediné vysSetifeni v ramci NLS, ktery odhali pfenadece. Poklada otazku, jak a koho
informovat pfi odhaleni heterozygotd (nosi€t CF). Od roku 2009 do roku 2024 se u déti se
zvySenym IRT vySetfovalo 50 patologickych variant v genu CFTR, coz predstavovalo cca
90,2 % patologii vyskytujicich se u €eskych CF pacientd. V pfipadé nalezu dvou
patologickych variant byla vysoce pravdépodobna cysticka fibroza, v pfipadé detekce jedné
patologické varianty bylo potfeba rozliSit, zda je novorozenec pouze zdravy prenase¢ nebo
ma druhou patologii mimo téch vySetfovanych a ma cystickou fibrozu. Tyto déti byly zvany
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do CF centra FN Motol nebo FN Brno a byl jim proveden potni test a klinické vySetreni.

V pfipadé negativity bylo stanoveno, Ze dité je pfenase¢ a rodiCe s tim byli seznameni. V
pfipadé pozitivity pak byla provedena sekvenace celého genu s cilem detekovat druhou
patologickou alelu a potvrdit diagnézu na molekularni urovni.

V souCasnosti se u déti se zvySenym IRT provadi rovnou sekvenace celého genu pomoci
masivné paralelniho sekvenovani, takze v pfipadé detekce jedné patologické varianty je
jasny vysledek — pfenase¢ CF. Novorozenci s identifikovanou jednou CF patologickou
variantou uz nejsou zvani k dalSim vySetfenim a vysledek novorozeneckého screeningu CF
neni reportovan, protoze negativni vysledky NLS se nereportuiji.

Déle uvadi, Zze Centra cystické fibrozy se pfiklani k tomu, aby pacienti (zakonni
zastupci) byli o nosi¢stvi informovani.

Prof. MUDr. Tomas Honzik, Ph.D. upozorfiuje, Ze smyslem screeningu neni
identifikovat heterozygoty.

MUDr. llona Hulleova uvedla, Ze pediatfi byli seznameni s touto problematikou a
souhlasi s tim, Ze rodi€ i oSetfujici pediatr by tuto informaci méli mit, nicméné je nutné
jasné stanovit dalSi postup. Zaroven poukazuje na vyznamnou eticko-pravni
komplikovanost a vyzyva ke spravnému feseni.

MUDr. Antonin Sipek, PhD. uvedl, Ze toto téma jiz bylo FeSeno vramci Vyboru
Spolegnosti Iékarské genetiky a genomiky CLS JEP, kde padl konsensus, Ze screening
nema vyhledavat heterozygoty. Spole€nost vSak souhlasi a je pfipravena na naslednou
praci s rodinami v pfipadé, Ze by k oznameni nosi¢stvi doslo.

Doc. Mgr.Véra Frankova, PhD. et PhD. upozorriuje, ze Evropska geneticka spolecnost
doporucuje déti a dorost geneticky netestovat. Testovani mlze vést ke stigmatizaci
nosiCl jiz v nizkém véku. Je proto dulezité toto téma brat jako pfedmét diskuze
s nutnosti vyhodnoceni rizik a pfinosu.

Prof. RNDr. David Friedecky, Ph.D. upozornil na relativné vysokou prevalenci nosi¢u
v populaci, ktera by mohla znamenat zahlceni systému i enormni nakladovost. Dale
upozornil, Ze toto muize byt srozvojem genetického testovani otazkou u vice
onemocnéni, jejichz nosi¢stvi muze byt jesté vic prevalentni.

Ing. René Brectan se vyjadfil jakozto zastupce pacientl, Ze by rad jako pacient €irodi¢
tyto informace mél.

MUDr. Antonin él’pek, Ph.D. upozornil, Ze rozhodnuti o informovani/neinformovani by
meély reflektovat také informacéni materialy pro verejnost a informovany souhlas pro
zakonného zastupce.

Prof. MUDr. Viktor KozZich, CSc. pfipomnél nékolik zahrani¢nich standardd, které
popisuji nakladani s témito informacemi (napf. sdélovani az v dospélosti aj.)

Usneseni:

e Komise se shodla na potfebé sestaveni dilCi Pracovni skupiny k feSeni otazky
informovani nosi¢u cystické fibrézy v zakladnim slozeni: Spole€nost Iékarske etiky,
Spole¢nost |ékafské genetiky a genomiky, pravni odbor MZD, pacientské
organizace cystické fibrozy a odborné spole¢nosti PLDD.
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e MUDr. Iveta Matéjovska, CSc. pfedstavila navySeni pausalu v uhradové vyhlasce,
ktera timto umoznuje poskytovatellm (porodnicim) zafadit do svych rezii také kuryrni
sluzbu pro transport screeningovych karticek.

e Mgr. Michaela Kolafova, MBA upozorhuje, Ze odesilani screeningovych karticek
béhem vikendl a svatkl vzdy vede z technickych divodl ke zpozdéni.

e Ing. Karolina PeSkova poukazuje na mensi nemocnice s nizkymi jednotkami porodud
denné, které odesilaji screeningové kartiCky se znaCnym zpozdénim vzdy po
nahromadéni kartiCek.

e PhDr. Karel Hejduk uvedl, Ze s digitalizaci vysledkd budou spojeny i Udaje o ¢asovych
konsekvencich od odbéru aZ po screeningové vysetfeni a na zakladé téchto dat bude
mozné hodnotit indikatory kvality pro jednotliva pracovisté.

e MUDr. Zdenék Zima toto okomentoval, ze situace odbéru NLS mimo doporucené
Casoveé okno jiz platné predpisy zcela jasné fesi. Bohuzel |ékafi Casto v nezvyklé situaci
na povinnost provést odbér nemysli. Vyiedit by se méla otazka, vjakém véku ma
provedeni NLS jesté vyznam (viz porody v zahranici). PFipadné jak postupovat, pokud
rodiCe NLS po porodu odmitnou a pozdéji zmeéni nazor, opét v Casovych
konsekvencich.

e Prof. MUDr. Viktor KozZich, CSc. spolu s doc. MUDr. Felixem Votavou, Ph.D. poukazali
na problematiku déti narozenych v zahranici, ktefi maji zajem o doplnéni NLS, stejné
tak jako u déti, které podstoupi NLS mimo stanovené ¢asové okno (domaciporody aj.).

e PhDr. Karel Hejduk uvedl|, Zze pro tyto pfipady bude zvazena priprava metodického
pokynu.

e Ing. Stépanka Tyburcova pfipomnéla, Ze laboratofe provadsjici novorozenecky
laboratorni screening nejsou oficialnimi drziteli statutu (jsou jmenovité uvedeny ve
Véstniku).

Ukol:

e Zvazeni vyhladeni vyzvy pro udéleni statutu laboratofim zapojenym do NLS (NSC
UzIS CR, MzD CR)

10.Diskuse, shrnuti, ukoly, dalSi termin jednani Komise

Hlavni body jednani byly shrnuty a termin dalSiho jednani Komise byl stanoven Fijen 2026 v
budové Ministerstva zdravotnictvi.

Prilohy:

Prezentace z jednani Komise.

Pozn. 1: Pokud tkol nema uveden termin, bude probran na dal$im jednani.
Pozn. 2: Prilohy nejsou vefejnou soucasti zapisu



