Plosny novorodenecky screening zo suchej krvnej kvapky ma za ciel’ aktivne a systematicky vyhladavat’
niektoré vrodené choroby u vSetkych novorodencov. Vyhladavaju sa tie vrodené choroby, ktoré su po
narodeni v bezpriznakovom S§tadiu, alebo ich priznaky su lahko prehliadnutelné. Klinické prejavy
vrodenych portach sa objavuju ¢asto az po pominuti kritickej periddy, v ktorej bola porucha reverzibilna.
PNS umoZzniuje skorl diagnostiku a lieCbu. Zabranuje trvalym a nelieCitel'nym nasledkom choroby,
hlavne na drovni centralneho nervového systému. Zamedzuje akiutnym stavom, ktoré ohrozuju jedinca
na Zivote.

PNS je od svojho zalozenia v Ceskej Republike v roku 1975 velmi Uspesnym nastrojom sekundarnej
prevencie. Od 1.10. 2009 medzi vyhladavané poruchy patria: fenylketonuria/hyperfenylalaninémia,
kongenitalna hypotyredza, kongenitalna adrendlna hyperplazia, cysticka fibréza, leucindza, deficit
acyl-CoA dehydrogendzy mastnych kyselin so stredne dlhym retazcom (MCAD), deficit acyl-CoA
dehydrogenazy mastnych kyselin s vel'mi dlhym retazcom (VLCAD), deficit 3-hydroxyacyl-CoA
dehydrogenazy mastnych kyselin s dlhym retazcom (LCHAD), deficit karnitinpalmytoiltransferazy I
(CPT 1), deficit karnitinpalmytoiltransferazy Il (CPT 1), deficit karnitinacylkarnitintranslokazy (CACT),
glutarova aciduaria typ | (GA 1) a izovalerova aciduria (IVA).

Dlhodobé sledovanie pacientov, ktori boli diagnostikovani pomocou PNS, potvrdilo znacny medicinsky
a ekonomicky prinos preventivneho programu. PouZivané laboratérne metddy majd vysoké hodnoty
senzitivity a Specifi¢nosti.



