SOUHRN

UVOD: Novorozenecky laboratorni screening je vyznamny nastroj sekundarni prevence,
ktery diky vcasné detekci pacienti umozni zahdjeni 1écby jesté v asymptomatickém stadiu
nemoci a zvy3i tak kvalitu jejich Zivota. Viechny nemoci vyhledavané timto systémem v Ceské
republice splituji definici pro vzécna onemocnéni, tj. populaéni frekvenci nizsi nez 1:2 000.
Hodnoceni efektivity screeningového programu je stéZzejnim krokem pro jeho zlepSovani.
Hlavnim cilem této dizertacni prace bylo vyhodnotit jak klinickou, tak pfedevsim celopopulacni
efektivitu ~ novorozeneckého  laboratorniho  screeningu  a optimalizovat  balanci

mezi jeho detekéni schopnosti a zatézi zdravé ¢asti populace.

METODOLOGIE: Ke zpracovani této dizertacni prace byla vyuZita data z centralnich
screeningovych laboratoti v Ceské republice. Do analyzy byli zahrnuti novorozenci vysetieni
v letech 2002—-2017. Screeningové karticky se suchymi krevnimi kapkami byly analyzovany

metodou imunoanalytickou, spektrometrickou a fluorimetrickou.

VYSLEDKY: Vystupy této dizertaéni prace (1) umoznily objektivizovat prevalenci
vzacnych onemocnéni v Ceské republice, (2) objektivizovaly vztah prevalence screenovanych
nemoci a porodni hmotnosti detekovanych novorozencii, (3) navrhly zménu hodnocent ,,cutoff*
hodnot u deficitu 21-hydroxylazy, ktera vedla ke sniZeni jeho vysoké falesné pozitivity a zatéze
zdravé c¢asti populace, (4) shrnuly postupy upacienta detekovaného v novorozeneckém

laboratornim screeningu deficitu 21-hydroxylazy k zlepseni celého diagnostického procesu.

ZAVER: Novorozenecky laboratorni screening v Ceské republice piedstavuje G&inny
nastroj v€asné diagnostiky zadvaznych vzacnych onemocnéni a napliiuje tak evropské i Ceské
smérnice o vzacnych onemocnénich. Jeho soucasnd uroveil odpovidd mezinarodnim
standardim ostatnich vyspélych stath Evropské unie. VySe uvedené vystupy se uplatni

v laboratorni i klinické praxi.



