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SCREENING VZACNYCH
ONEMOCNENi PRI NAROZENI

V Evropé vyjadfilo sviij nazor na novorozenecky screening 5 569 pacientl se
vzacnym onemocnénim a jejich rodinnych pfislusnikd v prizkumu programu
Rare Barometer, ktery probihal od 24. kvétna do 23. cervna 2023.

VELKA VETSINA UCASTNIKU BY SI PRALA, ABY JIM BYLO
VZACNE ONEMOCNENI DIAGNOSTIKOVANO JIZ PRI NAROZENI..

Souhla5|m “ani souhlas, Porovnani: bézna populace
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--------------------- vice (84 %) nez pacienti s

Rozhodr)é 5% 6% timto onemocnénim a jejich
souhlasim - rodinni pfislusnici (70 %)".

@ ,Kdyby to bylo mozné, prdl/a bych si, aby [osobé, o kterou pecuji] byla
diagnoza stanovena jiz pri narozeni“ - VSichni dcastnici (n=5 569).

. A JESTE ViCE RODICU PACIENTU SE
VZACNYM ONEMOCNENIM

66 Rodice by se tak mohli pripravit na obrovské

o 82% rodicd pacientd se problémy, které je cekaji, pokud bude dité po zbytek
vzacnym onemocnénim Zivota potfebovat pomoc. Mohli by ziskat aktudlini

by si pralo, aby byla informace o ocekdvaném vivoji, moznych lécich

diagnoza u jejich nebo moZnostech raného vyvoje, druzich [écby nebo

ditéte stanovena jiz pri o dstavni péci.

narozeni. Rodi¢ pacienta se vzacnym onemocnénim

Procento dcastnikd, kteri souhlasili nebo rozhodné souhlasili s tvrzenim ,Kdyby to
bylo mozné, prdl/a bych si, aby osobé, o kterou pecuji byla diagnéza stanovena jiz
pri narozeni* z fad rodi¢l pacientd se vzdcngm onemocnénim (n=2 567).

" Boardman et al. (2017). Newborn genetic screening for spinal muscular atrophy in the UK: The views of the general population.
Mol Genet Genomic Med. DOI: 10.1002/mgg3.353



e VETSINA 0SOB TRPICICH VZACNYM ONEMOCNENIM BY SI PRALA,
ABY JIM DIAGNOZA BYLA STANOVENA JIZ PRI NAROZENI...

k'\!d 63% pacientd se vzacnym onemocnénim by si pralo, aby jim diagnéza byla stanovena

jiz pfi narozeni

@ Procento dcastnikd, ktefi souhlasili nebo rozhodné souhlasili s tvrzenim ,chtél/a bych bgt
diagnostikovdn/a pri narozeni“ z fad pacientd se vzdcngm onemocnénim (n=2 701).

KOMUNITA PACIENTU SE VZACNYM ONEMOCNENiM
ROZHODNE PODPORUJE NOVOROZENECKY SCREENING
VSECH VZACNYCH ONEMOCNENI

Vétsina ucastnikd podporuje novorozenecky screening vsech vzacnych onemocnéni, i
kdyz by si neprali, aby jim bylo vzacné onemocnéni diagnostikovano pii narozeni.

g 0p respondentd se domniva, Ze pfi narozeni by mél byt proveden screening na kazdé vzacné
onemocnéni, pokud:

Porovnani: 95 % bézné
populace souhlasilo s tim,
Ze testovani by mélo byt

to umozni rychlejsi stanoveni diagnozy, coz bude
ku prospéchu dot¢ené osoby i pecujicich ¢lend

(©

Jeji rodiny, dostupné pro rodice, ktefi
-------------------------------------------------- si to preji, a to i v pfipade,
Lo o to pacientdm se vzacnym onemocnénim umozni ze by ho respondenti u
f'” lep3i rozpoznani jejich postizeni, primerengjsi vlastnich novorozencl
socialni podporu a nezavisly Zivot, odmitli (priblizne 85 %
respondentd uvedlo, Ze by
""""""""""""""""""""""""""""""""""""""" pravdépodobné nebo urcité
\ . . nechali svého novorozence
c— |ze toto onemocnéni sledovat a preventivnimi testovat na vzacné
= postupy predchazet Ujmeé. onemocnéni)?.

Procento dcastnikd, kteri souhlasili nebo rozhodné souhlasili s tvrzenim ,pri
narozeni by se mély provadet testy k odhaleni jakéhokoli vzacného onemocnéni,
pokud neexistuje zadnd lécba a:* - vSichni dcastnici (n=5,569).

2 Etchegary et al. (2012) Interest in newborn genetic testing: a survey of prospective parents and the general public. Genet Test Mol Biomarkers.
DOI: 10.1089/gtmb.2011.0221

DEKUJEME véem lidem se vzacnym onemocnénim, ktefi se zagastnili prizkumu,

i partnerim programu Rare Barometer a projektu Screen4Care!

Rare Barometer je program provadéni prizkumd, ktery nezavisle provozuje organizace EURORDIS-Rare Diseases Europe a
jedna se o neziskovou iniciativu. Provadi pravidelné studie s cilem identifikovat perspektivy a potreby komunity pacientl se

Rare vzdcnym onemocnénim, aby se stala jejich hlasem v rdmci evropskych a mezindrodnich iniciativ a vyvoje politiky. Program

Barometer Rare Barometer sdruzuje vice nez 20 000 osob trpicich vzacnym onemocnénim nebo jejich rodinnych pfislusnikd, aby byl
hlas komunity pacientd se vzacnym onemocnénim lépe sly3et. eurordis.org/voices




