Mgr. Véra Frankova, Ph.D. et Ph.D.
Ustav humanitnich studii 1. LF UK
Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu 1. LF UK a VFN Praha
Ustav lékarské biochemie a laboratorni diagnostiky 1. LF UK a VFN Praha

Nazev prednasky: Etika a komunikace v novorozeneckém screeningu

Novorozenecky laboratorni screening (NS) je ve vétsiné evropskych zemi jiz vice nez 50 let soucasti
systému verejného zdravotnictvi. Cilem NS je identifikovat novorozence se zadvaznymi, ale léCitelnymi
onemocnénimi, a to pred nastupem klinickych pfiznakd, aby se tak zabranilo nevratnému poskozeni
jejich zdravi. Mezi etické aspekty NS, které jsou Casto diskutovany, patfi autonomni rozhodnuti rodicu
novorozence o tom, zda bude NS u jejich ditéte proveden. Ktomu potrebuji byt dostatecné a vcas
informovani o jeho podstaté, zplisobu provedeni, rizicich, moznych vysledcich NS a zplsobu jejich
komunikace, uchovani rezidudlnich vzork( a jejich dalsim vyuZziti.

Habilitaéni prace shrnuje vysledky studii zaméfenych na informovanost rodi¢ti o NS v Ceské republice
(CR) a v evropskych statech. V CR jsme dotaznikovym Setfenim obeslali ndhodny vzorek 3000 matek,
s navratnosti 42%. Hodnotili jsme fadu parametrl, nejzdsadnéjsim poznatkem bylo, Ze povédomi
matek o NS je nedostatecné (40% nizka uroven znalosti, 18% matek nevédélo o NS viibec nic) a to
z dlivodu Spatného nacasovani a nevyhovujici formy podani informaci tésné pred odbérem. Déle jsme
se zapojili do mezinarodni studie, které se zucastnilo 27 evropskych zemi s cilem zjistit, zda
v jednotlivych statech existuji odborna doporuceni a/nebo legislativni opatieni, které by upravovaly,
kdo je za informovani zodpovédny, kdy a jakym zplsobem jsou rodicim informace poskytnuty. Z
vysledkd Ize shrnout, 7e ve vétiné statd (17) jsou rodice stejné jako v CR informovani Ustné s pomoci
pisemnych material(l aZ po porodu tésné pred odbérem a to neonatologem, porodni asistentkou nebo
zdravotni sestrou. Z hodnoceni obsahu informacnich materidlil a oficidlnich webovych stranek
vyplynulo, Ze u poloviny zemi chybi informace o rizicich NS a skladovani a vyuZiti rezidudlnich vzorkd.
Studie byly pldnovany s predpokladem, Ze se jejich vysledky promitnou do praxe i do odbornych
doporuéeni. V CR byly ve spolupraci s Koordinaénim centrem pro NS vyvinuty nové edukaéni materialy
pro laickou vefejnost a probéhl cyklus vzdélavacich seminafl pro zdravotnické pracovniky. Zavéry
evropské studie byly zohlednény v doporucenich evropské pacientské organizace EURORDIS (Rare
Diseases Europe).

Etické otazky jsou diskutovany i v souvislosti s moznym vyuZzitim genetickych metod v NS, zejména pak
metody sekvenovani nové generace (NGS). To by umoznilo rozsifit NS o desitky aZz stovky dalSich
vzacnych onemocnéni. Zaroven by pfineslo zcela novou problematiku, kterou je dlouhodobé uchovani
a moznost opakovaného vyuZiti genomickych dat. To by vyZadovalo vytvoreni efektivhiho zplsobu
informovani a ziskani souhlasu rodici nejen s jeho provedenim, ale i s naslednym uchovavanim
genomickych dat a jejich pripadnym dalsim vyuzitim, a to jak v rdmci zdravotni péce, tak i vyzkumu.
Spolupodileli jsme se na mezinarodni studii sledujici zkusenosti rodin pacient, u kterych bylo
genomové sekvenovani provadéno za Ucelem stanoveni diagndzy. Z ni lze vyvodit, Ze pfi sdélovani
vysledk( genomového NS bude nutné volit komplexni pfistup v komunikaci diagndzy a nasledné péce.
V CR by piimym désledkem byla i nutnost zasadniho navy3eni kapacit genetickych ambulanci a
vytvoreni multidisciplinarnich tymu zajistujicich naslednou péci u diagnostikovanych novorozencu.
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