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MEDIREX GROUP S PRIRODOVEDECKOU FAKULTOU UK CHCU LEPSIE VYSETRENIA DEDICNYCH METABOLICKYCH PORUCH:

Skrining z

Spolo¢nost MEDIREX
GROUP spaja sily

s Prirodovedeckou
fakultou Univerzity
Komenského (PRIF

UK) v Bratislave pri
zavedeni rozSireného
skriningu dedi¢nych
metabolickych poruch
(DMP). O spolupraci
hovorime s prorektorom
pre rozvoj UK

doc. RNDr. lvanom
Ostrovskym, CSc.

a generalnym
manazérom skupiny
MEDIREX GROUP

MUDr. Radoslavom
Bardunom.

Najviésie a najmodernesie
laboratérid v strednej Eurdpe
Medirex, a. s., v rdmci vzdeldva-
cieho projektu MEDIREX GROUP
ACADEMY zintenzivnili spoluprd-
cu s Chemickym ustavom PrF UK,
ktory realizuje vyskumny projekt
Experimentdlne laboratorium pre
metabolomické analyzy (ELMA).
Aké okolnosti spojili sikromny
sektor s akademickou pédou?

R. Bardin: Od zrodu vzde-
lavacieho projektu MEDIREX
GROUP ACADEMY bola jeho
zakladnou viziou podpora vzde-
lavania, prepojenie tedrie s pra-
xou a dnes mu ddvame dalsi roz-
mer: prenesenie poznatkov z ve-
dy a vyskumu do redlnej praxe.
S Prirodovedeckou fakultou UK
mame dlhodob spolupracu pri
vzdelavani diplomantov a ude-
lujeme aj ceny MGA za najlepsie
diplomové prace, ktoré st spo-
jené aj s finan¢nym ohodno-
tenim. Na fakulte vdaka gran-
tom EU vznikol zaujimavy vy-
skumny projekt ELMA. Dnes je
potrebné jeho vysledky preniest
aj redlne do praxe, Co je pre nas
vyzvou, pretoze v laboratérnej
diagnostike mame dostatocné
skiisenosti. Nasim spoloc¢nym
cielom je zaviest do praxe roz-
sirenie skriningu na DMP, kto-
1y sa na Slovensku robi len v ob-
medzenej forme. Verime, Ze sa
nam podari zaviest rozsireny
skrining ako povinny skrining
novorodencov.

I. Ostrovsky: Spolupraca je
uzito¢na pre obidve strany, ¢i
uz v podobe kvalifika¢nych prac
Studentov alebo zamestnancov
fakulty v priestoroch partnera.
Zaroven intenzivne pripravu-
jeme rozsirenie spoluprace vo
vyskume a pri transfere tech-
nolégii do zdravotnickej praxe.
Projekt Vyskum a vyvoj novych
technolégii chemickej analyzy
pre metabonomiku/metabolo-
miku - projekt ELMA je finan-
covany zo strukturalnych fon-
dov v ramci operacného progra-
mu Vyskum a Vyvoj. Vdaka to-
mu sme zriadili analytické labo-
ratérium vybavené tandemovou
technolégiou v celkovej hodno-
te viac ako 522 tisic Eur.

Ako by mohlo vyzerat apliko-
vanie vysledkov vyskumu do
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redlnej praxe?

R. Bardan: Idedlny stav by
mohol nastat vtedy, ked by sa
nam spolocne podarilo rozsirit
povinny skrining na desat naj-
Castejsie sa vyskytujucich de-
di¢nych metabolickych portch.
Mame vsetky predpoklady na to,
aby poznatky, ktorymi disponu-
je pracovisko ELMA, mohli byt
prenesené do praxe tak, aby sa
skrining robil u vsetkych novo-
rodencov.

I. Ostrovsky: Nasim spoloc-
nym zaujmom je zaviest Spic-
kovu technolégiu ¢im skor do
zdravotnickej praxe, aby mohlo

Verime, Ze sa podari
zaviest rozsireny
skrining ako povinny.
MUDr. Radoslav
Bardun,

majitel skupiny spolo¢nosti
MEDIREX GROUP

rocne 60 000 novorodencov do-
stat tato sluzbu v kvalite, ktord
je dnes bezna vo svete.

Ako hodnotite sticasny stav vysSet-
rovania DMP u novorodencov na
Slovensku?

R. Barduin: V sicasnosti ma-
me klasifikovanych niekol'ko
stoviek typov DMP. Niektoré st
velmi zavazné a su nezlucitelné
s0 Zivotom a niektoré sa nemu-
sia prejavit pocas celého Zivota.
V ramci povinného skriningu
novorodencov vysSetrujeme len
jedno metabolické ochorenie -
fenylketonuriu, jednu genetic-
ki poruchu - cysticku fibrézu
a dve endokrinologické poruchy.
Zial, v skriningu DMP sme nao-
zaj na poslednych miestach kra-
jin EU. Nie je to sposobené tym,
Ze by sme ich nevedeli realizo-
vat, ale jednoducho absentuje
legislativa, ktord by vysetrenia
zaviedla celoplo$ne a na vyko-

> MUDr. Radoslav Bardiin
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navanie skriningu doteraz nie
st zmluvy so zdravotnymi po-
istovnami.

I. Ostrovsky: Patrime me-
dzi jednu z poslednych krajin
Eurdpy, a bojim sa, Ze aj sveta,
ktord nemé zavedend tande-
movu technolégiu pre diagnos-
tiku DMP. Projekt ELMA je pra-
ve tym momentom, ked sa na
Slovensku tato technolégia za-
védza. Ide o mimoriadne zavaz-
ny okamih, tykajci sa zdravia
novorodencov, pretoze DMP pri
neskorej diagnoze a terapii spo-
sobuju predovsetkym poskode-
nia nervového systému, zv1ast
centralneho. Existuja aj DMP
s velmi rychlym priebehom,
ktoré sposobuju aj smrt. Pritom
st velmi Iahko liecitelné, ak sa
zistia hned'v prvych dnoch po
narodent. Vacsinou staci iba cie-
lena diéta a dieta, ktoré by inak
neprospievalo, ma rovnakd kva-
litu Zivota ako zdravé dieta.

V rdmci projektu ELMA sa doteraz
vysetrilo viac ako 2200 novo-
rodencov, na Slovensku sa vSak
rocne narodi priblizne 60 000
deti.

I. Ostrovsky: Od marca 2011
spolupracujeme s klinickymi
pracoviskami tak, aby sme si
vrealnej praxi overili a validova-
li pripravené met4dy a zaroven
poskytli aj pomoc pri diagnos-
tike DMP. Spolupracujeme s kli-
nikami v Bratislave, Martine,
Banskej Bystrici a s dal$imi
pracoviskami. Spomenutych
viac ako 2200 vysetreni nezna-
mena, ze zvySok novoroden-
cov je mimo dosahu tandemo-
vej technoldgie. Znamena to, ze
viac ako 2200 deti a ich rodicov
nemusi mat obavy z tohto typu
portch ¢i ochoreni. Treba vsak
povedat, Ze vyber spolupracu-
jucich pracovisk bol zamerany
tak, aby sme dokdzali pomocou
tejto technolégie pomoct pri
diagnostike predovsetkym pa-
cientom, ktori vykazuji symp-
témy DMP. Uzitoc¢nost projek-
tu sa prejavila aj tym, Ze vCasna
diagnostika s vyuzitim tande-
movej technoldgie do dnesné-
ho dna zachytila dva pozitiv-
ne pripady Zivot ohrozujicich
DMP, vdaka ¢omu bolo moz-
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NAVRHOVANE DMP
DO SKRININGU

M fenylketonuria
a hyperfenylalaninémia

M leucindza (znama ako
choroba javorového
sirupu)

M deficit acyl-CoA dehydro-
genazy mastnych kyse-
lin so stredne dlhym re-
tazcom

M deficit 3-hydroxyacyl-
-CoA dehydrogena-
zy mastnych kyselin
s dlhym retazcom

M deficit acyl-CoA dehydro-
genazy mastnych kyselin
s velmi dlhym retazcom

M deficit karnitinpalmitoyl-
transferazy Il

M deficit karnitinpalmitoyl-
transférazy Il

B deficit karnitinacylkarni-
tintranslokazy

M glutarova aciduria typ |
M izovalerova aciduria
M alkaptonuria

né pristupit k okamzitej terapii
s velmi pozitivnym vysledkom.
Vdaka velkému poctu vySetre-
nych deti uz dnes pracovnici la-
boratéria vedia kalibrovat hod-
noty vysledkov, ktoré st typic-
ké pre slovenskt populaciu a le-
karom tak poskytnut relevant-
né vysledky. Ak dojde k pozitiv-
nej reakcii zdravotnych poistov-
ni a ministerstva zdravotnictva,
vieme tento skrining v priebe-
hu niekolkych tyzdnov rozsirit
na dostatocne velkd ¢i dokonca
celoplosnu vzorku.

R. Bardin: Nase laboraté-
rid maja dostatocné technolo-
gické aj logistické zabezpece-
nie na to, aby sme dokazali za-
bezpecit aj povinny skrining na
10 DMP, ¢o predstavuje 60 000
vysetreni. Poskytujeme labora-
térnu diagnostiku pre pomer-
ne velka cast slovenskej popu-
lacie. No v prvom rade je nevy-
hnutné, aby zdravotné poistov-
ne tieto skriningové vysetrenia
zaradili do katalégu vySetreni.
Idedlne by bolo, aby vznikla vy-
hlaska Ministerstva zdravot-
nictva SR o povinnosti takého-

itie

to skriningu. Ak sa nam poda-
ri splnit vSetky tieto kroky, sme
pripraveni oslovit na spolupracu
vSetky neonatologické pracovis-
ka na Slovensku.

Uspech preventivnych programov
bude zdvisiet aj od toho, i stdt
rozhodne o zavedeni povinného
celoplosného skriningu na DMP.
Do akej miery komunikujete

s hlavnym odbornikom pre neo-
natoldgiu prof. MUDr. Mirkom
Zibolenom, CSc.?

R. Bardiin: Pan profesor mys-
lienku podporuije, pretoZe navr-
hujeme zavedenie Standardov,
ktoré funguju bezne v inych
eurépskych krajinach, napr. aj
v Ceskej republike. Zacali sme
na tato tému komunikovat aj
so zdravotnymi poistoviami,
pricom som nadobudol pocit,
ze chapu vyznam skriningu.
Ten uz primarne Setri nema-
1é financné prostriedky, kto-
ré $tat vynaklada na liecbu pa-
cientov, u ktorych sa tieto poru-
chy diagnostikovali prilis nesko-
ro a doslo k trvalému poskode-
niu organizmu. Verim, Ze stano-
visko hlavného odbornika pod-
pori v poistovniach nase snaze-
nie zaviest v prvom kroku aspon
selektivny skrining u pacientov
podozrivych na DMP a nasled-
ne aj povinny skrining.

I. Ostrovsky: Profesor
Zibolen je ¢lenom riesitelské-
ho kolektivu ELMA, velmi dob-
re pozna cely zamer projek-
tu, takze ma dostato¢ny obraz
na to, aby sa mohol relevantne
rozhodntt.

Je zoznam 10 najcastejsSie sa
vyskytujicich DMP konecny,
alebo je mozné ho este rozsirit?

I. Ostrovsky: Tato otazka
je na rozhodnuti Ministerstva
zdravotnictva SR a zdravot-
nych poistovni, pretoZe rozsah
poskytovania skriningu DMP je
aj ekonomickou zalezitostou. St
ochorenia, ktoré su také zried-

novorodencov
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kavé, ze ich prevencia vycha-
dza mimoriadne nékladne. Ak
sa niektoré krajiny v predcha-
dzajudcich rokoch rozhodovali
medzi tym, ¢i budu preventivne
diagnostikovat dve alebo dvad-
sat diagnéz, tak v sticasnos-
ti trend smeruje k priblizne de-
siatim najcastejsie vyskytujucim
sa ochoreniam. Navrhovanych
desat diagnéz dnes reprezentuje
isty eurdpsky standard. Vsetko
ostatné je zalezitostou konkrét-
neho miestneho rozhodovania,
(i pontiknu rodi¢om prispiet na
takéto vySetrenie.

R. Bardun: Vdaka najmo-
dernejsim diagnostickym tech-
nolégidm je pracovisko, samo-
zrejme, schopné diagnostikovat
viac ako desat DMP, da sa pove-
dat az niekolko desiatok, je vSak
na samotnom rozhodnuti rodi-
Cov, Ci ched, aby ich dieta absol-
vovalo aj dalSie vysetrenia DMP,
no tie bude mozné pontiknut len
na priamu platbu mimo verejné-
ho zdravotného poistenia.

Nasim zdujmom je
zaviest spickovu
technoldgiu ¢im
skor do praxe.

doc. RNDr. Ilvan
Ostrovsky, CSc.

Riaditel Chemického Ustavu
Prirodovedeckej fakulty

Univerzity Komenského
a prorektor UK pre rozvoj

Obracajii sa rodicia na svojho
osetrujiiceho lekdra, aby zabezpe-
Cil vysetrenie DMP aj za uhradu?
R. Bardtin: Ano. Vzhladom na
to, ze ide o vySetrenie na pria-
mu thradu, tak sa mozu obratit
aj priamo na nas. Samozrejme,
vzdy je lepsie, ak diagnostiku
indikuje lekar, ktory bude in-
terpretovat vysledok.
Marcel Lincényi,
Foto: Boris Caban

> doc. RNDr. Ivan Ostrovsky, CSc.

\9 ] Riaditel Chemického tstavu Prirodovedeckej fakulty Univerzity
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