Novoroadenecky skrining

na SCI

D

d jelho vyznam ockovanie

logické dny

Muﬂ©§ J@S@m}aﬂ@

023




Vyhlasenie o potencidlnom konftlikte zaujmowv
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Novartis ¢ Abbvie ¢ Takeda ¢ Merck Sharp & Dohme ¢ Chiesi ¢ Pfizer ¢« ALK ¢ Stallergen
Greer ¢ Kalvista ¢ SOBI « Moderna ¢ AstraZeneca
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konzultant Imunoglukan ¢ AstraZeneca
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- L L . , Novartis ¢ Abbvie ¢ Takeda ¢ Pharming ¢ BioCryst ¢ Imunoglukan ¢ Octapharma
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i i Novartis ¢ BerlinChemie Menarini ¢ Abbvie ¢ Takeda ¢ MerckSharp & Dohme ¢ ALK e
Ina SP,?'“RV?Ca Stallergenes Greer ¢ Imunoglukan ¢ CSL Behring ¢ Moderna ¢ Pfizer ¢ Chiesi * Worwag
k(prednaSka’ ey JLe Schwabe ¢ IBSA Slovakia ¢ Angelini ¢ Glenkmark ¢ Zentiva ¢ Sanofi )

Prijem penlazného alebo neperiazného plnenia v prisluSnom kalendarnom roku

Tato prednaska nebola podporené ziadnou farmaceutickou spolocnost’ou.

Ucelom prednasky nie je reklama liekov.
Jej ucelom je vylucne zdielanie vysledkov klinickych stddii, vymena skudsenosti z klinickej praxe a podpora odbornej medicinskej diskusie.
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Tuano KS. et al. Ann Allergy Asthma Immunol 2021




Journal of Clinical Immunology
https://doi.org/10.1007/s10875-022-01289-3

ORIGINAL ARTICLE q

Check for
updates

Human Inborn Errors of Immunity: 2022 Update on the Classification
from the International Union of Immunological Societies Expert
Committee
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Immunol 2022




Lepsie chapanie
molekularnej, celularnej a imunologickej
podstaty jednotlivych ochoreni
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Rychlejsia (skorsia)

. . LepsSi manazment Jasnejsia prognodza
diagnostika P j>1a prog

Tangye SG. et al. J Clin Immunol 2022
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Pomerne velka cast’ VPI —

bez infek¢nych prejavov
v klinickom obraze




[ prenatalna diagnostika ] - 7
[ symptomova ]

diagnostika

[ novorodenecky skrining ]

[ cieleny skrining (+RA) ] diagnostika a terapeutické intervencie

Prirodzeny priebeh ochorenia

asymptomatické symptomatické . pers
obdobie obdobie 117 dizabilita
[narodenie] skoré 1 klinicka neskoré [ exitus ]
prejavy morbidita nasledky
VPI VPI VPI

Jesenak M. et al. Front Pediatr 2014
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Severe combined fmmunedeficiency (SCID)




SCI

Hypogamaglobulinémia
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Bubble boy
(yc XL-SCID)




Jeffrey Modell
(yc XL-SCID)

| Jeffrey Modell

Centers Network










Skirfming zékladné principy

-

Skrining = aktivne vyhladavanie choréb u l'udi bez
klinickych znamok alebo symptémov ochorenia

~
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Kritéria skriningu podl'a WHO (1968):

ddddd vl

hl'adana choroba je zavazna a ma vysoky vyskyt

hl'adana choroba je liecitel'na

= ~—

existuju moznosti diagnostiky a liecby choroby

7

choroba ma latentné a skoré symptomatické stadium

(na potvrdenie choroby existuje test alebo vysetrenie s vysokou
| senzitivitou a Specificitou

je moznost’ testovania v Sirokej populacii

je znama etiolégia danej choroby

stanovené pravidla koho liecit’ ako pacienta

naklady na diagnostiku a naslednu lie€cbu maju byt ekonomicky vyvazené

vyhladavanie choréb musi byt kontinualny proces







Novorodenecky skrining a SCID

zakladna terminologia

\( AY4

/ \ VAN

T-cell Receptor Excision Circles
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| = T-lymfopénia

\( AY4

Kappa-deleting Recombination
Excision Circles

~N

| = B-lymfopénia
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4 Primarna, )

kongenitalna
alebo
sekundarna

(prematurita, gastroschiza,
chylotorax, HIV infekcia &
perinatalne infekcie,
imunosupresivha TH u

\ matky a pod.) /
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Coding-joint
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Signal-joint
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thymocytes,
chromosome 14
(14911)
locus TCRa/d




Incidencia SCID:

1:40 000 — 100 000
— natalita (SVK): ~ 50 000/rok
— cca. 1 -2 deti/rok




Moderny geneticky test, ktorym otestujete bunkovi aj protilitkovs
imunitu este pred nastupom klinickych prejavov imunodeficience.
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Pilot programy{s) / reglonal screenings

ADA MS screening only |

No active screening / pilot at presence
No data

[ Active nationwide prospective screening

Norway: TREC
Finland: TREC
Netherlands: TREC
Denmark: TREC
Germany: TREC
UK: TREC

(France: TREC)
(Belgium: TREC)

Iceland: TREC/KREC
Switzerland: TREC/KREC

Sweden: TREC (KREC)
Austria (pilot): TREC/KREC/SMA

ESID Meetinng Gothenburg (SWE) 2022
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2008 - 1. plosny skrining na SCID -
USA - staty Wisconsin/Massachusets

p— e e—

2018 - vSetky staty USA

Nasledne Izrael, N6rsko a Svajéiarsko




Novorodenecky skrining a SCID
Slovenslko

[1.10.2022 - 30.4.2023 - pridanie skriningu na SCID a SMA

automatizovany rt-qPCR systém

3 recall centra: NUDCH BA, UN Martin, DFN KE

Aktualne od zaciatku septembra - platna legislativna na
plosné zavedenie skriningu - v rieSeni financovanie... ®
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ClID a olkovanie

4

4 N
Kontraindikované su

Skrining na SCID sluzi na:

Zivé atenuované

vakciny r N

\, - - \/ Vcasnu detekciu deti s tazkymi poruchami imunity
Vakciny proti L
1 (
. rotavirusom y Iniciaciu diagnostického algoritmu s naslednym
( )

stanovenim diagnézy

BCG vakcina p
\ y Rezimové opatrenia zamerané predovsetkym na
( ) minimalizaciu rizika akvirovania infekcii
MMR vakcina >
\ J Kontraindikaciu zivych atenuovanych vakcin
( )

(ale realizaciu ockovania inaktivovanymi vakcinami)

Vakcina proti varicele

\ J Iniciaciu vyhl'adavania darcu krvotvornych buniek
(pribuzensky/nepribuzensky)




Noveoodeneckyasiwmining a SCID

Follevvcupivarecallicentre

N
Vysetrenie v centre ASAP

podla kombinacie hodnét
TREC/KREC

Detailna anamnéza

(rodinna anamnéza na VPI,
vylticenie sekundarnych pricin)

Rezimové opatrenia
(STOP dojceniu, OOP, izolacia
diet'at’a, ockovanie pribuznych)

AN
N\(

Geneticka analyza
(podl'a nalezu v imunoprofile ako
aj podla ostatnych
anamnestickych tdajov)

Realizacia vysetreni pre
vyhladavanie darcu
krvotvornych bb.

AN
Y4

Pravidelny skrining

(CMV, EBV, VHB, VHC, HHVS,
HIV1/2, HSV1/2, AdV + respiracny
panel)

VysSetrenie imunoprofilu
(IgGAM, izohemaglutininy,
rozsirené panely T a B lymfocytoy,
NK bunky)

Prevencia infekcii
(TPM/SXM, ACIC, FLU,

palivizumab) + substitucia
imunoglobulinov

STOP!
Ockovaniu zivymi
vakcinami




SCID @ oékovanie protf rotavirusom

Opisanych niekol’ko \( e
desiatok deti s t'azkou Ne.b?Io °P'53'?e pri
alebo protrahovanou inych ,formacll1

infekciou spésobenou vrodenych poruch

Menej ¢asto pozorované infekcie
prirodzenymi kmenmi virusu

. . \_
vakcinalnym kmenom \_ Imunity J

-
4
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>

Emesis a t'azka 2

N

Nebezpecna u deti a
nizkymi poctami
T lymfocytov

hnacka — zivot-
ohrozujuca

Neprospievanie a prolongované
vylu€ovanie virusu stolicou

J

dehydratacia

N

\_

Bakare N. et al. Vaccine 2010 ¢ Poyhonen L. et al. J Clin Immunol 2019 ¢ Tanita K. et al. Front Immunol 2022
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Novorodenecky skrining na
VPI je urceny na detekciu
najzavaznejsich foriem VPI
s kratkym asymptomatickym
oknom

Predchadzanie infekciam zasadne

Cielom je vcasna detekcia, stanovenie dg. a
iniciaciu liecebnych a rezimovych opatreni
predchadzajucich najma infekciam

~N

Podozrenie na zavazné poruchy imunity
modifikuje vakcinacnu stratégiu =
kontraindikacia pre zivé vakciny

zlepsuje nielen prognézu ochorenia ale J

najma vysledok transplantacie
krvotvornych buniek

m \
€ ‘.
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Izolované vysSetrovanie TREC/KREC

u starsich deti nema klinicky vyznam
(vo vSeobecnosti ako aj vo vzt'ahu k ockovaniu)
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alergologovia_a_imunologovia 1

146 11,8 TIS. 60
Prispevky Sledovatelia Sledované

Alergologovia & Imunologovia

Lekarske sluzby

VsSetky ddlezité informacie o alergiach a imunite na 1
mieste.

Oficialny IG profil Slovenskej spolo¢nosti alergoldgie a

klinickej imunoldgie. #ssaki

(7) histapp.sk/histapp-aplikacia

Profesionalny panel

Za poslednych 30 dni ste oslov

Upravit profil

— =
\:‘23’

Kvizy Q&A vol. 2 Livestreamy Q&A vol. 1




a Zuzana Havlicekova

20 naj

mi ligkmi. «  technika -
4. Prizékladnej KPR pouzite Specificky PBLS algoritmus dvoch palcol
(ABC - 15 : 2). ak ste na to trénovani. Rozhodujdca je. Zzéchranca
kvalita KPR a limitovanie Casu preruseni KPR. dvoch prstd
5. Pre rozsirena KPR poutite Specificky PALS algo- nika jednej
ritmus. Aktivne hiadajte a lieéte reverzibilné priciny. Zitim jednej|
Pouite ventilsciu vakom a maskou 2 osobami ako priechodné |
« hibka: stia
veku(10-25/min)- aspon o tred
kompresie i
u dospelych)
10.2 ZAKLADNA NEODKLADNA + uvolnenie
KARDIOPULMONALNA RESUSCITACIA DET| medzikom|
hrudnik apir
Ciefom pediatrickej zkladnej neodkladnej resusci- - optimaine K
técie (PBLS - pediatric basic lfe support) e zabezpete- ne30 % nor|
nie oxygendcie a cirkulécie u resuscitovaného dietata, .
IE FAKTY A a2 do navratu spontannej cirkulacie (ROSC - return of rovnaky, ab]
MONALNEJ RESUSCITACII ‘spontaneous circulation) (obrazok 1). prézdnenie
VEKU A~ Uvolnenie djchacich ciest (Airwoy): Po 15 kompresi
. vdychy a tieto Cinf
srdca st nepritomnost puizoy, sank, neprerusujte KPR,
lomie. Zastavenie srdcove] aktivity je *  udojeiat - hlava v neutrainej pozicii, u starSich cirkulacie (pohyb,
im dodévky kyslika do vsetkjch tkaniv deti- hiava v miernej extencii. zabranili unave zéc|
podobne nastane po 10 mindtach od B-Dychanie Breathing): KPR, zachrancovia)
:0d6 o 10 minit mdzeme predpo- . e do dst d Kazdé 2 minaty, ak|
Jozov Pre st a nosa dojcata) 1sekundy, aby savi-  menit ruky (ruka s{
né, 0d 0.do 4 minit viak i je 3-12 %, ak dojde kresuscitatne] udalotivnemcesi- ateine zdvbl hm’.,..?.k ;em :ginhnut niku kmlpyr:sli hru
"";‘:’“ K trvalému alebo véznemu  ci, prezije 27- 48 % deti. efektivny vdych - zvazovat cudzie teleso - od- prejavia jasné znan
iecené zastavenie srdca vedie Aktudine odporii¢ania Eurépskej resuscitaénej strénit viditené prekazky, nepokusat sa o od- domi a nedycha no|
iy poskodeniu mozgu, srdca  (ERC) pre kerdiopulmonsin resuscticla et (LS - stranenie prstom naslepo, lcie vo frekvencii §
Peditri LI * Vv vode PBLS podat 5 inicialnych zachrannjch
ok bt ot vdychoy, Zachrancovia trén)
e 2020. V' * kv by mali pouzit samo- ‘vaniv PBLS, by mali |
mmhmllzovun:::. mnu “:lnve . 1. PLS odpordEania sa tikejd vietkich et vo w0~ k’;’;’:;ad vak s maskou a vysokym prietokom mmm“v"ﬂ;
rozlisujeme C. & i
;omwm od miesta, kde k . pﬂ":;?:;’, - pred zacatim komprej
= ¥ nemochici (IHCA, in-hospital cardiac arrest) 23 it t % P
aiebo mimo nemacnice (OHCA, out-of-hospita cardioc %. len ak ju nemotno merat, zatie ethu - 3 rfm . canszstiacelontig
arrestl ncidencia IHCA u detizostava za postedng rok ' s e Jo ko pukz S o 8 hor e
elatfvne nezmenend, odhadovand rond incidencis 1 . : 1 3 sov), namiesto techn
27 KA wilst na 1000 hoopitamges. SR o mozu by veden siod
Incidencia pediatrickej OHCA variry] 2 . o cich pohybov. V kazdd
databdz od 2,6 do 19,7 pripady ...'73‘0’1)33".2‘; ::WT Soku podit KPR svedkami udalos
ol lansovanjch).v pripade hemoragického vej linky mé Kicovi

% Kepitae 10 261
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