®e IHcTuTYT MaTepi Ta

v ANTUHU
BigineHHA ckpuHiHrosoi Ta metaboniyHoi

AiarHOCTMKKM y BapLuasi.

Badania Przesiewowe Noworodkéow w
Kierunku Choréb Wrodzonych -
CKPUWHIHT HOBOHAPOMKEHUX Ha BPOAMKEHI
3aXBOPIOBAHHA

https://przesiew.imid.med.pl

CKPUHIHT  HOBOHApPOAXEHUX €  BAXKAUBUM
NpodiNKaTUYHUM TECTOM A1 PAaHHBLOTO BUABJIEHHA AiTel 3
OZLHWUM i3 BPOZKEHHMX 3aXBOPHIOBAHb. LIi 3axBOpHIOBAHHA
He NPOABAAITLCA Y HEOHATa/IbHOMY Billi, afie MOXyTb
MaTM CEepMO3Hi HacniaKkM Taki AK: 3aTpMMKa ¢i3nMyHoro
PO3BUTKY abo MnocTiliHa po3ymoBa BiACTasiCTb.

Jluwe paHHE BMABNEHHA XBOPOi AUTUHM Ta
HEeBIAKNAAHUIM NOYATOK NiKyBaHHA MOXYTb 3anobirtu
HE3BOPOTHIM YCKNAAHEHHAM Ta MOKPALLUTU AKICTb XKUTTA
OUTUHN.

Y MNoAnbLyi CKPUHIHIOBI TECTU NPOBOAATHLCA A4 BCIX
HOBOHapPOAKEHHUX HGE3KOLITOBHO fIK YaCTMHA AepMKaBHOI
NoNiTMKM  OXOpoHW  3g0pos’a.  Hapasi  nporpama
pocnigxeHb oxonatoe 30 BpOAMKEHMX 3aXBOPIOBAHb.
WopiyHo B Monbli HapoaxyeTbca 6an3bko 400 agiten 3
LMMW 3aXBOPIOBaHHAMM.

TecT nNpoBOAATLCA TiIbKM B ChewuianiCTUY4HUX
AiarHoCTUYHMX NnabopaTtopiax (y JOCNILHULBKUX LeHTpax),
a BcA npoueaypa KOOpANHYeTbcA «IHcTUTyTOM Martepi Ta
OnTnHn y Bapwasi»

CKpuHiHeosuli mecm He Hece 3a2po3u eawili
OUMUHI.

?

H Koau nposoaAtbca tectu?

Y nepiog, Big 48 00 72 roguH NicnA HAPOAMKEHHA Yy
BioZiNEHHI ANnA HoBOHApoaKeHuX. [MobupaloTb KinbKa
Kpanenb KpoBi 3 N'ATM Ha cneuianbHii NPOMOKaNbHWUI
nanip. [licnA BUCMXaHHA KpPOBi MPOMOKasnbHi nanipui
BiZANPaBAIOTb Y BiANOBIAHNA CKPUHIHFOBUI LLEHTP.

?

H Ak nepesiputn unM Byna B3ATa KPoB ANA

CKpuHiHry? (BAX/IUBO)

Mepen, Buxogom i3 BigdineHHA  HOBOHAPOAMKEHWUX
nepesipTe UM € B AUTAYIN KHMXKeYL 300p0B’A HaKnelKa 3
ineHTUdiKauiiHMM HOMepoM Ta 4aTok NobpaHHA KPOoBi.

adanie AB1234
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? Yu noTpibHO i KoM NOBTOPUTU NOGpPaAHHA

KpoBi y guTMHMN?
[OiarHocTMyHa nabopaTopia MoxKe Hagicnati Bam JINCT Ta
NPOMOKa/IbHUIM Nanip 3 NPOXaHHAM NOBTOPUTU NOBPAHHA
KPOBi y BUNaaKax:
v PesynbTaT TECTY HENEPEKOHAMUBMIA | TecT
noTpibHO NOBTOPUTY;
V' Mepepn nepwimm nobpaHHAM KPOBi AUTUHA Mana
nepennBaHHA KpoBi;
v' 3 nepuworo pasy B3ATO HEAOCTaTHbO KPOBI;
V' OMTMHA Mana aysKe HU3bKy Bary npu
HAPOAKEHHI.

? XTO OTPUMYE Pe3yNbTaTh CKPUHIHTY?

Pe3synbTat aHanisiB y GinbwocTi Aitel € gobpumu, a ue
03Hauae, Lo HemMae Migo3pu Ha KoAHe 3 AiarHO30BaHMX
3axBoptoBaHb. |Hdopmauis npo p[obpuii  pesynbrat
6aTbKaM He HaACUNAETbCA.

- BPAK NOBIAOMJ/IEHHA LE JOEPA HOBUHA

AKWO p[ocnig)KeHHA npoBoaMaoCcA Ha nigcrTasi
NoBTOPHOro NobpaHHA KpoBi, iHpopmaLia npo pesynbtaT
HaacunaeTbca 6aTbkam abo 3aKOHHMM OMiKyHam nig ix
a[pecoto, 3a3Ha4YeHOK Ha NPOMOKa/IbHOMY nanepi.

AKLWO Y AMTMHM € NiA03pPaA HA O4HE 3 BPOAMKEHUX
3axBOptoBaHb 6aTbknM abo OMiKyHW MOBiAOMAAOTHCA
(nMctom abo no TenedoHy AKWO Ha MNPOMOKaNbHOMY
nanepi BiH 6yB BKa3aHWi1) Npo HeobXigHiCTb 3BepHEHHA
OUTUHW [0 CnewianisoBaHoi NonikAiHikM abo BigAineHHs
NikapHi. Mpyv uboMy nNpo pesynbTaT O0b6CTEXEeHHsA
NOBIAOMANAETLCA TAKOMK NiKap CneLianizoBaHOi NOMIKAIHIKK
abo nikapHAHOrO BiaAgiNeHHA.

?

H Yu notpibHO gasBaTtu 3rogy Ha

MO/IEKYNIiPHE TeCTYBAHHA?

CKpWHiHrosi TeCcTn HOBOHAPOAKEHUX
NnpoBoAATLCA Ha OCHOBI BIOXIMIYHUX | FeHETUUYHUX TecTiB:
CnNUHHa Mm’AsoBa atpodis (SMA) i mykosicunaosa (CF).
OpHakK, OCKiNbKM BiNbLUICTb AiarHOCTUYHUX 3aXBOPIOBAHb Y
UMX OOCNIOMEHAX € TeHEeTUYHO JAeTepMiHOBaHUMMK,
HeobXiaHi  MONIeKynApHi  Tectn wob  ocCTaToyHO
niaTBepAmTH ix abo audepeHuitoBaT! NiATUNN, HANPUKAAL,
deHinkeToHypito (PKU).

3riAHO i3 3aKOHOM, 15 TOTO W06 BUKOHATK TaKUit
TECT y HOBOHapoAyKeHOro noTpibHa 3ropga 6aTtbkiB abo
3aKOHHOrO onikyHa. LA 3roga BMparkaeTbca nig, nignmcom
Ha 3BOPOTi NPOMOKa/IbHOro Nanepy (3pa3oK Ha 3BOpPOTi).
3a eidcmyHocmi nionucy npo eidcymHicmb 3200u
2eHemuyYyHe mecmyeaHHA He NPO8OOUMbCHA.

?

H AKi 3axBOpIOBAHHA OXON/NEHi AOoCNiAXKEeHAMU?

Yci HaBOHapogiKeHHi B [losblii nNpoxoasaTb
TeCTyBaHHA: deHinkeToHypis (PKU), BPOAKEHUM
rinotupeos (WNT), KictkoBuii ¢ibpo3 (CF), BpoarkeHHa
rinepnnasia  HagHupKkosmx 3ano3  (WPN), aediuut
6iotuHigasn (BIOT), 24 iHWMX BPOAKEHUX Bapg,
meTabonismy (WWM) i aTpodia cnMHHO MO3KOBUX M’A3iB
(SMA).

! Mukowiscydoza (CF) — MyKosicuupo3

Mykosicunaosa BUKIMKAE XPOHiYHi
3aXBOPIOBAHHA NEreHiB i MOpyWeHHA CMNOXWBAHHA iXi.
BinbLwicTb AiTelt 3 MyKOBICLWA030t0 HAabMPaOTb HE3HAYHY
Bary i niagaloTbCA  PU3MKY YACTUX  JIereHeBuXx i
6poHxianbHUX iHPEKLM, WO CTAaHOBUTb CEPMO3HUIN PU3MK
ONs 300poB’s. BignosigHe nikyBaHHA 3HAYHO MNigBULLYE


https://przesiew.imid.med.pl/

WAHCM Ha BWMKMBAHHA XBOPOi AWTMHM 33 PaAXyHOK
nonerweHHsn nepebiry 3aXBoprOBaHHSA.

! Fenyloketonuria (PKU) — ®eHinkeToHypin

deHinkeToHypiIA BUKIMKaE HaKoMunyeHHA
deHinanaHiHK B KpoBi  AUTUHM, WO NOLIKOAMKYE
LeHTpa/ibHy HepBOBY CUCTEMY B TOMY YMCAi NOPYLUEHHA
NpaBU/IbHOTO PO3BUTKY MO3KY. BiacyTHicTb cBoedvacHoro
NiKyBaHHA 4acTo NPU3BOAUTb A0 BaXKKOi i HE3BOPOTHbLOI
pPO3yMmOBOI BigcTanocTi. JlikyBaHHA NPOBOAMUTLCA Ha Ai€ETi 3
HM3bKMM BMICTOM deHinanaHiHuM i mae 6yTn posnoyato B
nepwi TUXKHI XWUTTA Ta NPOAOBXKYBATUCb MNPOTATOM
6araTboro poKis nicns Uboro.

: Wrodzona niedoczynnos¢ tarczycy (WNT) —

Bpoa)xeHui rinotupeos

BpoaskeHW rinoTupeos — ue 3axBOPIOBAHHA, LLO
BMHWKAE B HACNILOK ANPULITY TOPMOHIB LWMTOBUAHOI
3a1031. Heponik UbOro rOPMOHY Yy AUTUHU CRPUYUHAE
npobnemu po3BUTKY Ta MOXKE CMPUUYUHUTU CepHO3HY Ta
nocTiHy ¢i3nyHy Ta po3ymoBy iHBaNigHiCTb. CKPUHIHT
[O3BONSAE PAaHHE NiKYBaHHA TUPOKCMHOM LWo6 3anobirtu
NOCTIMHUM 3MiHaM i 3a6e3neYnTM HopMabHUIN PO3BUTOK
OVNTUHWN.

! Rzadkie wady metabolizmu (WWM) -

PiakKicHi nopyweHHa 06miHy peyoBUH

TecT NPoBOAATLCA Yy HANpPAMKY 24 pigKicHUX
BpoArKeHux aedekTiB 6inkoBoro abo KMpoBoro oomiHy. B
pe3ynbTati pepmeHTHOro 6/10Ky B KpOBi XBOpUX AiTei
HAKOMWUYYIOTbCA PEYOBMHU, AKI HE 33a3HAKTb NOAANbLUNX
meTaboniuHMx 3miH. Lle 4yacTo npM3BOAUTb 40 CUMMNTOMIB
CXOXMX Ha IHTOKCMKauilo, [0 6aoBoTH, B’AnocTi,
nopyLeHHsA GYHKLIT Pi3HUX OpraHiB ax A0 KOMU i cmeprTi.
JlikyBaHHA € KOMMNEKCHUM i MONAra€ B OCHOBHOMY Yy
3aCTOCYBaHHI CnewiaNbHOI AiETN, XapaKTepHOI A8 AAHOro
BPOAKEHOro AedpeKTy 06MiHy peyoBuH.

! Wrodzony przerost kory nadnerczy (WPN) —

BPOAXEeHHa rinepnnaasia HagHUPKOBUX 32103
BpoarkeHHa rinepnnasia HagHWMPKOBUX 3a103 Le

3aXBOPBAHHA BUKANKAHE ANOILUTOM 04HOMO 3 GepPMEHTIB

HeobXiAHUX AnA BMPOONEHHS TOPMOHIB KOPTU30/Yy Ta

aNbAOCTEPOHY HaAHUPHUKAMK. [eduLiT LMX FOpMOHIB
MOXe NOoBOAYyBaTM  3arpo3y  KMUTTA, 3HEBOAHEHHA
(cHgpom BTpaTM coni), Kpim TOro y AiBYaTOK
3aXBOPIOBAHHA  BUK/AWMKAE  @aHOMAJIbHUN  PO3BUTOK
30BHIlIHIX CTAaTEBUX OpPraHiB y BHYTPiWHbOYTPOOHOMY
nepioAi, WO MOXe YCKNAAHUTM BU3HAUYEHHA CTaTi AUTUHU
nicna Hapoa*KeHHA. CBOeEYacHe NpoBeAEeHHA BiANOBIAHOIO
rOPMOHANbHOFO  NiKyBaHHA 3abesneyye NpPaBUAbHUI
PO3BUTOK AUTUHU.

! Deficyt biotynidazy (BIOT) — pediuyur
6ioTHHIpa3m

Oediunt 6i0TMHIQA3M NPOABAAETbCA CyAOMaMu,
YTPYAHEHHAM OMXaHHA, rinoToHieto, WKipHUM
BMCUMAHHAM, anoneujielo, BTPATOK CAYXy, 3aTPUMKOLO
po3BUTKY. Lle moke 3’ABUTMCA B nepli MmicAui KuTTa
HOBOHAPOAKEHOrO, asie MOXAMBO i NisHiwe. BuAasneHHa
3aXBOPIOBAHHA 32 AONOMOrOK CKPWHIHFOBUX TECTiB Aa€
3MOTry NiKyBaTW LWNAXOM HAPOAKEHHSA BiIbHOro 6ioTUHY Ta
3abe3neyye NPaBUAbHUIA PO3BUTOK.

! Rdzeniowy zanik miesni (SMA)

— ATpodia cnNMHHO-MO3KOBUX M’A3iB

SMA € Ba)kn1mnBe BPOAKEHHE 3aXBOPIOBAHHSA, LUO
XapaKTEPU3YETLCA NPOrpecytoyod M’A30BOK0 CNABKICTHO i
BMCHAXXEHHAM, a TaKOX [MXa/NbHOK HeaocTaTHicTio. Y
NONIOBMHM AiTell CUMNTOMM 3aXBOPIOBAHHSA NPOABAAOTLCA
y nepuwi NiBpoKy XuTta, a y b6inbwocTi aiteir — oo ABOX
pokiB. JlikyBaHHA (SMA) € Halibinbw epeKTUBHUM KoAu
33aXBOPHOBAHHA BXe AiarHO30BaHO Y HOBOHAPOANKEHOrO i
NiKYBaHHA pPO3MN04YaTO A0 NOABWU KAIHIYHUX CMMMNTOMIB.
CKPUWHIHT HOBOHapoaKeHHWX Ha SMA 3acHOBaHWI Ha
reHeTM4HoMy TecTi — AKuli nposodumoca TI/IbKU 3a
yMosU niOnucaHHA 3200U HA npoeedeHHA mecmy Ha
360pomHbomMy 60yi NpPomoKanbHo20 nanepy. Y pasi
HAABHOCTI MyTaLii i TAaKMM YMHOM NiATBEPAMKEHHA CMUHHOX
M’A30B01 aTpodii Po3NOUMHALOTL NiKYBaHHA.

: 3pa3oK NPOMOKa/IbHOro nanepy Ans
no6paHHA KpoBi

3pa30K

Wyrazam zgodg na wagia‘ w ramach

badan przesiewowych, diagnostycznych testow
molekularnych z krwi pobranej na bibulg.

Imig i nazwisko matki (prawnego opiekuna)

Data i czytelny podpis

? O6po6Ka nepcoHanbHUX AAHUX

IH¢OPMALLII7IHE 3ACTEPEXEHHA

BignosigHo o c1. 13 a63. 1 Ta 2 pPO3MNOBCIOAMKEHHA
€sponeiicbKkoro napaameHTy Ta Paaum (€C) 2016/679 Big 27
KBiTHA 2016 poky (gani: 33MA4), MM XO04eMO MOBILOMUTH
Bac, WO aAMiIHICTpATOp BaWMX MNEPCOHANIbHUX [AaHUX
(maHux Bawoi AuTMHKM) € IHCTUTYT MaTepi Ta AUTUHMK
ul.Kasprzaka 17A, 01-211 Warszawa tel. 22 32 77 000.
3 ycix nuTaHb NoB’A3aHMX 3 0Opob6KOoK  BaLIMUX
NepcoHaNbHUX [aHMX BW MOMKETEe KOHTaKTyBaTuCA 3
YNOBHOBAXeHUM i3 3axucty aaHux AMO nig agpecom
eNeKTpoHHOi nowTn: iod@imid.med.pl. MepcoHanbHiI AaHi
HeobXiAHi ANA BUKOHAHHA 3aBAAHHA, WO BMKOHYETHCA B
CYCNiNbHUX [HTepecax | AONA BUKOHAHHA OPUANYHUX
3060B’A3aHb, NOKNAAEHUX HA aAMiHICTPaTOpPa Ta BK/IOYEH
[0 MeaMYHOI OoKyMeHTau,i. JeTanbHy iHbopmalito Wwo 0
06pO6KM MEepCoOHaNbHUX OAHUX MOMKHA 3HAWTU Ha Beb
canTi iHcTuTYTY www.imid.med.pl y Bknaaui: O instytucie —
Ochrona danych osobowych.

JlncTiBKa ¢iHaHCYETbCA 3 KOLITIB MiHICTPa OXOPOHW 340POB’A B pamKax nporpamwu
OXOPOHU 34,0pOB’A Nig Ha3Bot: «[porpamma CKPUHIHTY HOBOHapoaKeHux y MonbLui
Ha 2019-2026 poku»

Ministerstwo
Zdrowia

IHcTUTYT MaTepi Ta AnTuhHun, 2024-04-01
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