Jezeli majg Panstwo wiecej pytan odnosnie badan przesiewowych noworodkéw realizowanych
w ramach programu, prosimy o kontakt telefoniczny lub e-mailowy z lekarzami Kliniki Pediatrii,
Endokrynologii, Diabetologii, Choréb Metabolicznych i Kardiologii Wieku Rozwojowego PUM,
ktérzy sg zaangazowani w prowadzenie badan. Potrzebne informacje mogg tez Panstwo
uzyskac¢ od lekarzy oddziatu noworodkowego, w ktérym przebywa Panstwa dziecko.
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Udziat w profilaktycznych badaniach noworodkoéw jest dobrowolny, a Painstwa zgoda na udziat
dziecka w badaniach moze by¢ w kazdej chwili wycofana. Brak zgody na udziat w badaniu nie
wplynie na postepowanie medyczne wobec Panstwa dziecka, a w szczegdlnosci na
wykonanie obowigzkowych badan przesiewowych w kierunku fenyloketonurii, wrodzonej
niedoczynnosci tarczycy i mukowiscydozy.
Badania sg bezptatne.

Dane osobowe dziecka oraz Panstwa nigdy nie zostang ujawnione, a zebrane informacje
pozostang poufne (ustawa z dnia 29 sierpnia 1997 r.o ochronie danych osobowych Dz
2002 r. Nr 101 poz. 926).
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Projekt ,Pomerania” regionem modelowym ds. wspotpracy terytorialnej w zakresie
badan przesiewowych noworodkéw jest wspoétfinansowany ze $rodkéw Unii
Europejskiej w ramach Europejskiego Funduszu Rozwoju Regionalnego.
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Drodzy Rodzice,

Niniejsza informacja przedstawia zasady populacyjnych badan przesiewowych noworodkow,
czyli badan profilaktycznych wykonywanych w kilka dni po narodzinach kazdego dziecka.
W wiekszosci przypadkéw dzieci przychodzace na swiat sg zdrowe, ale bywajg wyjatki od tej
reguly. Srednio jeden na 1000-1500 noworodkéw zagrozony jest rzadkim wrodzonym
zaburzeniem przemiany materii, ktérego nie mozna rozpoznaé na podstawie objawow
zewnetrznych. W przypadku wielu sposréd tych schorzen, wczesne rozpoznanie choroby
i podjecie leczenia krétko po narodzinach daje mozliwosci unikniecia lub ztagodzenia
uszkodzen wielu narzgdéw i tkanek (w tym niepetnosprawnosci intelektualnej) oraz pozwala
zapobiec przypadkom smiertelnym.

W wojewoddztwie zachodniopomorskim badania przesiewowe noworodkéw przeprowadza sie
aktualnie w kierunku zaburzen stuchu oraz 3 chordb wykrywanych na postawie badan krwi
pobranej na specjalng bibute przesiewowsg: fenyloketonurii, wrodzonej niedoczynnosci
tarczycy oraz mukowiscydozy. Badania te sg obowigzkowe dla wszystkich noworodkow
w Polsce.

Udziat Panstwa dziecka w programie pt. ,Pomerania” regionem modelowym ds. wspétpracy
terytorialnej w zakresie badarn przesiewowych noworodkow” poszerzy liste. wykrywanych
schorzen o dodatkowe 11 choréb z grupy wrodzonych wad metabolizmu i zaburzen
zWeIoma

endokrynologicznych. Sg to choroby, ktére w okreS|§ n,/orodkowym przeblea
bardzo niebezpiecznymi dla zycia oraz zdrowia objawami i jedynie ich wczesn
stwarza szanse na prawidiowy rozwoj ecka w przysziosci. tn
prawdopodobienstwo, ze w wojewodztwie zachodniopomorskim 1 na 1200 noworodki
sie z chorobg z listy 14 schorzen objetych badaniami przesie mi. \
»




Badanie przesiewowe noworodka przeprowadza sie w 3-4 dobie zycia dziecka. Polega ono na pobraniu z pietki,
z zachowaniem zasad antyseptyki (przeciwdziataniu zakazen), kilku kropli krwi na specjalng bibute.
Po wyschnieciu krwi bibuta jest przesytana do Pracowni Badan Przesiewowych i Hormonalnych Samodzielnego
Publicznego Szpitala Klinicznego nr 1 (SPSK nr 1) w Szczecinie, gdzie przeprowadzane sg specjalistyczne
badania. W ramach realizacji projektu cze$¢ badan bedzie wykonywana w Laboratorium Badan Przesiewowych
Noworodkoéw Kliniki Uniwersyteckiej w Greifswaldzie w Niemczech. Mozliwe powiktania w miejscu naktucia pietki

dziecka, to chwilowy bél i zaczerwienienie.
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Laboratorium diagnostyczne moze przysta¢ do Panstwa list i bibutke
z kodem z prosba o powtérzenie badania w przypadku, gdy: ;
* wynik pierwszego badania jest niejednoznaczny i wymaga powtérzenia

* dziecko miato transfuzje krwi przed pierwszym pobraniem

* za pierwszym razem pobrana zostata niedostateczna ilo$¢ krwi

dziecko miato bardzo niskg urodzeniowg mase ciata.

Poniewaz ryzyko wystgpienia choroby u dziecka jest bardzo mate, wyniki badan u W|ekszosm noworodkéw
sg prawidtowe. Oznacza to brak podejrzenia o ktérgkolwiek z diagnozowanych choréb. Informacja o wyniku
prawidtowym nie jest wysytana do rodzicéw. Nalezy wiec przyja¢ zasade, ze brak wiadomosci to dobra
wiadomosé. W przypadku nieprawidtowego wyniku badania i podejrzenia o jedng z badanych choréb, zostang
Panstwo powiadomieni telefonicznie, listownie lub przez lekarza rodzinnego o koniecznosci natychmiastowego
zgtoszenia sie z dzieckiem do Kliniki Pediatrii, Endokrynologii, Diabetologii, Choréb Metabolicznych i Kardiologii
Wieku Rozwojowego PUM, ktéra miesci sie w SPSK nr 1 w Szczecinie przy ul. Unii Lubelskiej 1. Stad tak wazne
jest podanie personelowi oddziatlu noworodkowego Panstwa doktadnego adresu ,do kontaktu” oraz numeru
telefonu. W klinice zostang przeprowadzone dalsze badania. Wynik badania przesiewowego nie stanowi jeszcze
ostatecznego rozpoznania i nie oznacza jednoznacznie, ze dziecko jest chore. Wskazuje jednak na konieczno$¢
przeprowadzenia dalszych specjalistycznych analiz i badan lekarskich, a w przypadku rozpoznania choroby

pozwala na szybkie wprowadzenie odpowiedniego leczenia.

Badania przesiewowelpie moga zagwarantowa¢ 100% wykrywalnosci choréb objetych diagnostyka. W niezwykle

rzadkich przypadkach zdarza sie, ze u chorego noworodka wy adania przesiewowego moze byé prawidiowy.

Réwniez wyjatkowo rzadko moze sie zdarzy¢, ze rozwéj chorol szybki i gwattowny, ze objawy ujawnig sie

jeszcze

Wszystkie choroby ij e programem sg schorzeniami o podlo'
wyleczy¢. Jezeli jednak le je zostanie wprowadzone odeW|edn|o wczesnie, w wielu przypadkach mozna
zapewni¢ prawidtowy rozwoj dziecka, unlknac uszkodzen narzadéw i tkanek (w tym niepetnosprawnosci

intelektualnej) oraz zapobiec przypadkom $miertelnym.

’,‘C/horoby zwigzane z ni

enetycznym i dlatego nie mozna ich ostatecznk“__‘

Wrodzony przerost nadnerczy

Zaburzenie hormonalne spowodowane brakiem wytwarzania hormonéw kory nadnerczy. Czesto$¢ wystepowania
okoto 1: 10 000 noworodkéw. Chore dzieci obojga pici zagrozone sg wystapieniem wstrzgsu na tle zaburzen
elektrolitowych z mozliwymi przypadkami $miertelnymi. U dziewczynek moze dodatkowo powodowac rozwoj
nieprawidlowych narzadéw piciowych zewnetrznych. Leczenie polega na podawaniu brakujgcych hormonéw,
u dziewczynek konieczna bywa korekcja chirurgiczna narzgdéw ptciowych.

Choroba syropu klonowego

Zaburzenie przemiany aminokwaséw rozgatezionych (leucyny, izoleucyny i waliny). Czesto$¢ wystepowania okoto
1: 200 000 noworodkéw. Moze wywotaé objawy ciezkiego ,zatrucia metabolicznego”. W wieku pdzniejszym
w przypadkach nieleczonych odpowiada za ciezkg niepetnosprawnos¢ intelektualng i zaburzenia rozwoju. Mozliwe
przypadki $miertelne. Leczenie polega na stosowaniu odpowiedniej diety.

Acyduria glutarowa typu I-go
Zaburzenie przemiany aminokwasow (lizyny, hydroksylizyny i tryptofanu). Czesto$¢ wystepowania okoto 1: 80 000
noworodkéw. Nalezy do tzw. acydurii mézgowych zwigzanych z ryzykiem powaznych uszkodzen mézgu. Moze
powodowac nagte zapasci metaboliczne, trwate zaburzenia ruchu, zmiany strukturalne w mézgu. Leczenie polega
na stosowaniu specjalnej diety.

Acyduria izowalerianowa

Zaburzenie przemiany aminokwasu leucyny. Czesto$¢ wystepowania okoto 1: 200 000. Moze wywota¢ objawy
ciezkiego ,zatrucia metabolicznego”. W wieku pézniejszym w przypadkach nieleczonych odpowiada za ciezkag
niepetnosprawnos$¢ intelektualng i zaburzenia rozwoju. Mozliwe przypadki $miertelne. Leczenie polega na
stosowaniu odpowiedniej diety.

.
Galaktozemia ' _ > ol
Zaburzenie w przemianie cukru prostego ;lktozy, ktéra jest sktad nego laktozy. Czestosé
wystepowania okotfo 1: 40 000 noworodkéw. Nieleczona galaktozemia powodl j u, zaburzenia rozwoju
fizycznego i intelektualnego, ciezkie uszkodzenie watroby. Mozliwe sg przypac Leczenie polega na

stosowaniu specjalnej diety z ograniczeniem spozycia galaktozy.

Zaburzenia cyklu karnity:

awidtowym metabolizmem rnityny niezbednej do I przemian kwasow
tepowania okoto 1: 100 000 :

. Leczenie polega na stoso

ttuszczowych. Czestosé orodkéw. Powodujg aboliczne, $pigczke.

Mozliwe przypadki $mie

Niedobor MCAD
Zaburzenie pozy:

ystepowania okoto
rtelne. Leczenie polega

l/ :
LCHAD/VLCAD
Zaburzenie w pozyskiwaniu energii z przemian dtugotancuchowych i bardzodlugotancuchowych kwaséw

tluszczowych. Czestos¢ wystepowania okoto 1: 80 000 noworodkéw. Powodujg zapasci metaboliczne, $piaczke,
uszkodzenie miesni, serca, u czesci chorych tez oczu i nerwéw. Mozliwe przypadki $miertelne. Leczenie polega
na stosowaniu odpowiedniej diety i unikaniu okreséw gtodzenia.
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