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Badanie ma na celu wykrycie dzieci, ktére
s3 obciazone jedna z choréb wrodzonych.
Choroby te nie daja widocznych objawoéw
w wieku noworodkowym, ale moga miec¢
powazne nastepstwa w postaci opdzZnienia
rozwoju lub trwalego upos$ledzenia umys-
towego.

Identyfikacja chorego dziecka w okresie
noworodkowym daje mozliwoé¢ rozpoczecia
wczesnego leczenia, co zapobiega ciezkim
powiklaniom oraz poprawia jakos¢ i komfort
zycia.

Badania przesiewowe obejmuja choroby
wystepujace raz na kilka tysiecy urodzen
i prawdopodobienistwo, ze Pani dziecko okaze
sie chorejest bardzo mate.

Badania przesiewowe sa obowiazkowe
i bezplatne dla wszystkich noworodkow
urodzonych w Polsce.

Badanie przesiewowe nie stanowi Zadnego
zagrozenia dla dziecka.

? Kiedy wykonywane sa badania?

e W pierwszych dniach po urodzeniu
w oddziale noworodkowym od kazdego nowo-
rodka pobiera sie kilka kropli krwi z pietki na
specjalng bibule. Po wyschnieciu krwi, bibuly
wysylane sa do odpowiedniego oérodka badar
przesiewowych.

P Ktowykonujebadania?

e Wylacznie specjalistyczne laboratoria
diagnostyczne, a cato$¢ procedury koor-
dynowana jest przez Instytut Matki i Dziecka
w Warszawie.

? Jak sprawdzi¢ czy zostala pobrana krew
® dobadania przesiewowego ?

Przed opuszczeniem oddzialu nowo-
rodkowego nalezy sprawdzié¢ czy w Ksigzeczce
Zdrowia Dziecka jest naklejka z numerem
identyfikacyjnym i wpisang data pobrania
krwi.

Fenyloketonuria AB1234
Hipotyreoza

Mukowiscydoza

Pobrano dnia:

Czy i kiedy nalezy powtérzy¢ pobranie
e krwioddziecka?

Laboratorium diagnostyczne moze
przystac¢ do Pani list i bibute z kodem, z prosba
0 powtdrzenie pobrania krwi, w przypadkach
gdy:

M wynik badania jest niejednoznaczny
ibadanie wymaga powtorzenia;

M dziecko mialo transfuzje krwi przed
pierwszym pobraniem krwi;

M za pierwszym razem pobrana zostata
niedostateczna ilos¢ krwi;

M dziecko mialo bardzo niska wage
urodzeniowa.

Kto otrzymuje wyniki badan przesie-
e wowych?

Wyniki badann u wiekszoséci dzieci sa
prawidlowe, co oznacza brak podejrzenia
o ktorakolwiek z diagnozowanych choréb.
Informacja o wyniku prawidlowym nie jest
wysylana dorodzicéw.

Do rodzicéw lub prawnych opiekunéw
wysylana jest listownie prosba o zgloszenie sie
z dzieckiem do specjalistycznej poradni, gdy
dziecko jest podejrzane o jedna z badanych
choréb. Prosba o zgloszenie sie moze by¢
przekazana telefonicznie jesli podano numer
telefonu na bibule. Jednoczesnie o wyniku
badania powiadamia sie lekarza w poradni.

Jezeli badanie bylo wykonane z pow-
térnego pobrania krwi, informacja o wyniku
zostaje wystana dorodzicéw na adres wpisany
na bibute.

Czy test zapewnia wykrycie wszystkich

e chorychnoworodkow ?

Badania przesiewowe nie moga zagwa-
rantowa¢ 100% wykrywalnosci choréb obje-
tych diagnostyka. Bardzo rzadko zdarza sie, ze
u chorego noworodka wynik badania przesie-
wowego jest prawidlowy.

? Czy musze wyrazi¢ zgode na badania ?

e W przypadku mukowiscydozy, jeden
z etapoéw badania przesiewowego polega na
analizie molekularnej (genetycznej), ktéra
zmniejsza wielokrotnie liczbe dzieci wzy-
wanych do specjalistycznej poradni z podej-
rzeniem mukowiscydozy. Zgodnie z prawem
europejskim do wykonania badari molekular-
nych u noworodka konieczna jest zgoda
rodzica lub opiekuna prawnego.

Dlatego prosimy o podpisanie zgody na
badanie molekularne w kierunku muko-
wiscydozy naodwrocie bibuty do pobran.



Jakie choroby sa objete badaniami ?
e Wszystkie noworodki sa badane
obligatoryjnie w kierunku fenyloketonurii
(PKU), wrodzonej niedoczynnosci tarczycy
(WNT)imukowiscydozy (CF).

Czes¢ noworodkéw objeta jest rowniez
pilotazowym badaniem przesiewowym
rzadkich wad metabolicznych (aktualnie
dotyczy to noworodkéw urodzonych na
terenie wojewé6dztw: lubelskiego, mazo-
wieckiego, podlaskiego i warminsko-
mazurskiego).

Mukowiscydoza (CF)

Jedno dziecko na okoto 2 500 choruje na
mukowiscydoze. Mukowiscydoza powoduje
przewlekle choroby pluc i zaburzenia
przyswajania pokarmu. Wiekszos¢ dzieci
z mukowiscydoza stabo przybiera na wadze
ijest narazona na czeste infekcje ptuci oskrzeli
powodujace powazne zagrozenie dla stanu
zdrowia.

Wczesne rozpoznanie choroby umozliwia
rozpoczecie leczenia jeszcze w okresie
niemowlecym, co zapobiega niedozywieniu
oraz istotnie tagodzi przebieg choroby drog
oddechowych.

Badanie przesiewowe polegana oznacze-
niu stezenia immunoreaktywnej trypsyny we
krwi oraz badaniu molekularnym (genetycz-
nym), na ktére konieczna jest zgoda rodzica lub
opiekuna prawnego. Analize molekularna
wykonuje sie zwykle z tej samej probki krwi.

Dzieci podejrzane o mukowiscydoze, na
podstawie testow przesiewowych, wzywane sa
do specjalistycznej poradni w celu dalszej
diagnostyki.

Fenyloketonuria (PKU)

Jedno dziecko na okoto 8000 nowo-
rodkéw rodzi sie z fenyloketonuriag. We krwi
tych dzieci gromadzi sie fenyloalanina, jeden ze
sktadnikéw pozywienia (mleka, miesa, jaj, ryb,
itp.). Badanie przesiewowe pozwala wykry¢
podwyzszone stezenie fenyloalaniny we krwi
dziecka, ktére zaburza prawidlowy rozwdj
moézgu. Brak wcezesnego leczenia prowadzi
czesto do powaznego, nieodwracalnego
uposledzenia umystowego.

Leczenie polega na stosowaniu diety
o malej zawartosci fenyloalaniny i musi by¢
rozpoczete w pierwszych tygodniach zycia
oraz kontynuowane przez nastepne lata.
Codzienne stosowanie diety zapewnia

prawidlowy rozwdj dziecka.

Hipotyreoza (wrodzona niedoczynnoéc¢

tarczycy - WNT)

Jedno dziecko na okoto 3 500 rodzi sig
z niedoczynnoscia tarczycy. We krwi chorego
dziecka jest zbyt niskie stezenie tyroksyny,
hormonu wydzielanego przez tarczyce, ktéry
jest niezbedny dla prawidlowego rozwoju
dziecka. Brak tego hormonu powoduje
zaburzenia rozwoju i moze prowadzi¢ do
powaznego, trwalego uposledzenia fizycznego
iumystowego.

Badanie przesiewowe umozliwia wlaczenie

wczesnego leczenia tyroksyng, ktére zapobiega

trwalym zmianom i zapewnia normalny
rozwdj dziecka.
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