Souhrn

Uvod: Syndrom nahlého tmrti kojence (SIDS) je definovén jako nahlé neodekavané timrti
kojence, které ziistiva neobjasnéno po prohledani mista Gmrti, odebréani anamnézy a
provedeni pitvy. Malé Cast téchto pripadii miZe byt zpiisobena n&kterou z nasledujicich vias
nepoznanych monogennich onemocnéni: poruchy beta-oxidace mastnych kyselin (FAOD) a
syndrom prodlouZeného QT intervalu (LQTS). Pfedpokladame, Ze i kongenitalni adrenalni
hyperplazie (CAH) miiZze vést k akutni adrenalni krizi a imitatovat SIDS.

Cil: 1. Zjistit prevalenci nepoznané CAH mezi nahle zemfelymi kojenci.

2. Zjistit prevalenci FAOD. mezi néhle zemfelymi kojenci.

3. Stanovit stabilitu metaboliti v suchych krevnich kapkach pti dlouhodobém skladovani.

4. Stanovit vliv hematokritu a polohy vzorku v suché krevni kapce na koncentraci metabolitd.

Materidl a metody: Novorozenecké screeningové kartidky kojenct, ktefi zemteli na
neznémou piidinu v Ceské republice a v Rakousku (celkem 257 vzorki).

1. Detekce CAH
Stanoveni hladiny 17- alfa-hydroxyprogesteronu (17-OHP) pomoci fluoroimunoeseje
(DELFIA). Genove specificka PCR a ligazou zprostfedkovana mutacni analyza.

2. Detekce FAOD
Tandemova hmotnostni spektrometrie (MS/MS) s naslednou mutaéni analyzou.

3. Stabilita metabolitii v suchych krevnich kapkach pfi dlouhodobém skladovani

Matematické modely zaloZené na linearni regresi.

"4, Vliv hematokritu a pozice v suché krevni kapce na koncentraci metaboliti

-ANOVA test.

Vysledky: 1. Prevalence CAH mezi nihle zemfelymi kojenci
Diagnéza CAH byla potvrzena u t¥i z 242 nahle zemielych kojenci.
2. Prevalence FAOD mezi néhle zemtelymi kojenci
Diagnéza FAOD byla potvrzena u jednoho ze 179 nahle zemfelych kojencil.
3. Stabilita metabolitii v suchych krevnich kapkéch pti dlouhodobém skladovini
Koncentrace volného karnitinu stoupala b&hem prvnich péti let skladovani. Valin byl stabilni
po celé testované obdobi. Koncentrace viech ostatnich metabolit klesala b&hem zkoumaného

obdobi.
4. Vliv hematokritu a pozice v krevni kapce na koncentraci metabolitii

Hladiny v&tiny AA a GAA stoupaly vyznamn€ se stoupajicim hematokritem. Ve vzorcich
s nizkym hematokritem byly hladiny vé&tsiny AA a volného karnitinu vy3Si v perifernich nez
centralnich vzorcich.

Zavér: Potvrdili jsme, 2 CAH miZe zplisobit nahlé neoSekavané vimrti bez pfedchozich
typickych ptiznakidi a novorozenecky screening by pravdépodobné témto Gmrtim zabranil,
Dile jsme identifikovali matematické modely, které popisuji zmény koncentrace metabolitt
pii dlouhodobém skladovani a mohou slouZit ke korekci koncentrace v retrospektivnich
studiich.



