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Informacja dla rodzicow na temat wczesnego rozpoznania

—

wrodzonych zaburzen u noworodkow

W 4
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*======1] Neugeborenen-
Screening

Wasze dziecko juz wkrdtce sie urodzi, a byé moze wtasnie przyszto na swiat. Wszyscy rodzice pragng, aby ich
dzieci dorastaty w zdrowiu. W niniejszej broszurze znajdziecie informacje o badaniach noworokéw, ktére sg
przeprowadzane juz kilka dni po narodzinach. Wazne jest tutaj badanie stuchu dziecka, gdyz defekty tego
zmystu mogg doprowadzié¢ do opdznierr w rozwoju mowy, a nawet rozwéj ten uniemozliwic. Dlaczego zatem
przeprowadza sie badania noworodkéw w celu wczesnego rozpoznania? Wiekszos$¢ dzieci rodzi sie w petnym
zdrowiu. Zdarzaja sie tutaj jednak wyjatki. Na kazdy 1000 zdrowo urodzonych niemowlat, mniej wiecej jedno
cierpi na rzadki defekt wrodzony — badz to przemiany materii, badZ to funkcji organicznych (n.p. stuchu).
Defekty te nie sg rozpoznawalne przy ogladzie zewnetrznym, mogg jednak stanowi¢ powazne zagrozenie dla
zdrowia dziecka. W przepadku wielu tych defektéw istnieje mozliwos¢ terapii, ktdore — rozpoczete jak
naszybciej po narodzinach — dajg dobre rokowania na przyszto$é: mogg one uratowaé zycie dziecka i
zapobiegaé lub przynajmniej zminimalizowac trwaty uszczerbek na jego zdrowiu. Z tego tez powodu
wprowadzono dla tego rodzaju zachorowan uregulowania prawne odnosnie do catego szeregu badan
medycznych dzieci. Jednym z nich jest badanie noworodkéw w celu wczesnego rozpoznania defektow
wrodzonych (Neugeborenenscreening).

Zgtaszajac dziecko do udziatu w tych badaniach, rodzice przyczyniajg sie do zachowania zdrowia swych
nowonarodzonych dzieci.

Jakie choroby podlegaja badaniom?

Badania noworodkéw w celu wczesnego rozpoznania defektéw wrodzonych przeprowadzane sg w
Niemczech juz od ponad 30 lat. W wyniku tych badan odniesiono sukcesy w diagnozowaniu zachorowan
takich, jak: niedoczynnos¢ tarczycy, wrodzony przerost nadnerczy, niedobdr biotynidazy, galaktozemia i
fenylektonuria (PKU). Technika prowadzenia badan zostata w przeciggu ubiegtych lat znacznie udoskonalona
oraz rozszerzona o testy na inne poddajace sie leczeniu defekty przemiany biatek i ttuszczéw, a takze o
badania zmystu stuchu. Cze$¢ wymienionych zachorowan ma podioze dziedziczne, tak wiec badaniu
poddawane sg cechy genetyczne (dziedziczone). Mamy tutaj do czynienia z genetycznymi badaniami
szeregowymi. Poczawszy od 2016 r. Przedmiotem badan jest réwniez mokowiscydoza/zwtdknienie
torbielowate (CF — wystepujgce u 1 na 1000 nowonarodzonych), w zwigzku z czym przeprowadzana jest takze
analiza kodu genetycznego (DNA). Poszczegdlne zachorowania zostang opisane nizej.

Jakie znaczenie majg wyniki badan?

Wyniki opisywanych tutaj badan nie sg jeszcze diagnozg lekarska, zas skierowanie dziecka na powtdrne
badania nie oznacza jeszcze, iz jest ono chore. Zdarza sie czasem, ze pobrana ilos¢ krwi jest niewystarczajgca
dla wszystkich testéw, ze prébki pobrano zbyt wczesnie, aby wykryé z pewnoscig wszelkie defekty lub tez, ze
uzyskane wyniki majg wartosci graniczne i konieczna jest ponowna kontrola. Lecz réwniez w tych rzadkich
przypadkach, gdy wyniki badan wskazujg na istniejgcg chorobe badz defekt, diagnoza nie jest ostateczna,
poniewaz musi by¢ ona potwierdzona wynikami dodatkowych badan lekarskich. Osrodki diagnostyczno-
lecznicze oferuja tutaj krétkoterminowe badania dodatkowe. W interesie dziecka lezy mozliwie jak naszybsze
wyjasnienie zaistniatej sytuacji. Zty wynik pomiaru wrazliwosci stuchu nie musi jeszcze oznaczac¢ ze dziecko
niedostyszy; swiadczy on jedynie o koniecznosci ponownego testu. W miare mozliwosci, pierwszy pomiar
kontrolny nalezy przeprowadzi¢ jeszcze w osrodku, w ktdrym dziecko przyszto na swiat. Informacji o adresach
osrodkdéw przeprowadzajgcych badania ambulatoryjne lub klinik specjalistycznych udzielajg osrodki badan
noworodkéw w miejscu urodzenia dziecka. W przypadku wyniku testu, nasuwajgcego podejrzenie
zwitdknienia torbielowatego (CF), dziecko powinno by¢ zbadane w specjalitstycznym osrodku leczenia
mukowiscydozy, poniewaz tylko co piagte dziecko z podobnymi wynikami testéw jest rzeczywiscie chore.
Zreguty przeprowadzany jest tam tak zwany ,test potowy”, ktory jest absolutnie

niegrozny, bezbolesny i daje szybkie wyniki. Niewykluczone, ze konieczne bedg rowniez bardziej szczegétowe
badania.
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Czy wymienionechoroby s3 uleczalne?

Wszystkie wymienione wyzej zachorowania sg wrodzone i tym samym nieuleczalne. Dla wszystkich tych
chordéb istniejg jednak terapie usuwajgce badz fagodzace ich skutki i znacznie poprawiajgce rokowanie na
przysztos¢ —o ile leczenie specjalistyczne rozpocznie sie mozliwie wczesnie. Lekarze specjalisci chetnie udzielg
pomocy w przypadku podejrzenia lub ewentualnego zachorowania dziecka. Rowniez wtedy, gdy ponowne
badanie stuchu nie przyniesie spodziewanych efektow, wyspecjalizowany osrodek przeprowadzi doktadne
testy wrazliwosci zmystu stuchu dziecka. Testy te sg bezbolesne i odbywajg sie w trakcie snu. Jezeli sie okaze,
ze wrazliwos¢ zmystu stuchu dziecka jest ograniczona, odpowiednie kroki terapeutyczne zostang podjete w
trybie natychmiastowym. Wsparcie terapeutyczne w najwczesniejszym okresie zycia — to szansa na normalny
rozwdj mowy dla prawie kazdego dziecka z wadg stuchu.

Kiedy i jak prowadzone sg badania?

Badania noworodkéw w celu wczesnego rozpoznania defektéw wrodzonych odbywajg sie w drugim lub
trzecim dniu zycia dziecka (36 — 72 godzin po narodzinach) — ewentualnie wraz z drugim badaniem
prewencyjnym (U2). Do celéw badan hormonalnych i przemiany materii pobiera sie kilka kropel krwi — z zyty
lub piety dziecka. Pobrana krew umieszczana jest natychmiast na specjalnej karcie z papieru filtracyjnego i —
po zaschnieciu — odsytana do laboratorium badawczego. Laboratorium testuje nadestane prébki na
wymienione wyzej choroby, z uzyciem wysokoczutych metod. Testy na mukowiscydoze sg tréjcztonowe:
sktadajg sie na nie dwa testy biochemiczne (IRT i protein towarzyszace zapaleniu trzustki) oraz oraz badania
genetyczne. Ma to na celu ograniczenie ilosci testow do minimum. W trakcie badan wrazliwosci zmystu stuchu
przeprowadzany jest pomiar niestyszalnych sygnatéw emitowanych przez zdrowe ucho wewnatrzne
noworodka. S to tak zwane emisje otoakustyczne. W tym celu do przewodu stuchowego wprowadzana jest
specjalna sonda. Badanie jest zupetnie bezbolesne. Alternatywnie stosowana jest réwniez zautomatyzowana
audiometria stuchowych potencjatéw wywotanych pnia mdzgu (angl.: Automated Audiometry Brainstem
Response = AABR). Badaniu podlega wiec dziatanie ucha wewnetrznego lub przekaz przetworzonych na
impulsy elektryczne fal dZzwiekowych z ucha wewnetrznego do pnia mdzgu i ich odbidr.

Kto jest informowany o wynikach testéw?

O wynikach badan hormonalnych i przemiany materii informowana jest placdwka, ktéra przestata prébke
(klinika potoznicza lub lekarz pediatra). Otrzymuje ona pisemng diagnoze klika dni po pobraniu krwi. Wyniki
testow na mukowiscydoze docierajg do adresata w terminie do 14 dni. Jest to zwigzane z tréjcztonowa
metoda testowania. Sami rodzice nie otrzymujg z reguty zadnych pisem. Brak reakcji jest wiec dobrg
wiadomoscia dla rodzicow.

Rodzice sg powiadamiani wyfacznie w razie stwierdzenia uzasadnionego podejrzenia o zachorowanie
wymagajgce podjecia natychmiastowego leczenia — bezposrednio przez nas lub placéwke, ktéra zlecita
badania. Dlatego tez rodzice powinni poda¢ na karcie testowej numer telefonu oraz adres, pod ktérym mozna
sie bedzie z nimi skontakowaé w przeciggu pierwszych dni po urodzeniu dziecka. W razie wystgpienia
jakichkolwiek watpliwosci co do jednoznacznych wynikéw testéw, laboratorium lub placéwka, ktdra te testy
zlecita, zwraca sie pisemnie z prosbg do rodzicow o ponowne pobranie krwi dziecka. Wyniki badan
wrazliwosci stuchu dostepne sg natychmiast. Rodzice sg o nich powiadamiani zas same wyniki wpisywane s3
do z6ttej ksigzeczki. Informacje o placdwkach dokonujgcych badan kontrolnych otrzymujg rodzice razem z
wynikami testow. Wyniki, zanotowane na karcie testowej, przekazywane sg rowniez do o$rodka badan
niemowlat, ktéry koordynuje i nadzoruje dalsze konieczne dziatania terapeutyczne.

Uwaga!

Podejmowane w trybie natychmiastowym leczenie nie usuwa catkowicie skutkdw stwierdzonych defektow
w przypadku wszystkich wyzej wymienionych choréb. Tym niemniej umozliwia ono w wiekszosci przypadkéw
prawidtowy rozwdj dziecka.

Kilka waznych zasad
e Uczestnictwo w badaniach noworodkéw w celu wczesnego rozpoznania defektéw wrodzonych jest
dobrowolne. Decyzja o przeprowadzeniu lub odmowa uczestnictwa w testach winna by¢ podjeta w
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oparciu o solidne informacje. Udzielona zgoda rodzicéw odnosi sie wytgcznie do wymienionych wyzej
zachorowan, ktérych stwierdzeniu stuzg opisane tutaj testy.

e Zapewniona jest rodwniez ochrona danych osobowych. Uzyskane wyniki podlegajg tajemnicy
lekarskiej i nie mogg by¢ przekazywane osobom trzecim bez zgody rodzicdw. Rodzice majg prawo
cofniecia udzielonej zgody w dowolnej chwili.

e Koszty badan krwi i stuchu przejmujg ustawowe kasy chorych. W przypadku pacjentéow
ubezpieczonych prywatnie, ubezpieczyciele réwniez z reguty przejmuja koszty badan. Szczegétowych
informacji udzielajg tutaj placowki przejmujgce koszty oraz ich przedstawiciele.

W razie dodatkowych pytan w zwigzku z badaniami noworodkdw, prosimy o zwrécenie sie do kliniki
potozniczej, lekarza pediatry lub potoznej. Informacji | konsultacji udzielajg rowniez lekarze.

Zespot prowadzacy badania noworodkéw w celu wczesnego rozpoznania defektéw wrodzonych zyczy Wam,
drodzy rodzice, i waszym dzieciom wszystkiego najlepszego na dalszej drodze zycia.

Badanie na Mukowiscydoze (Screening)

Badanie na Mukowiscydoze jest proponowane jednoczesnie z pierwszym, rozszerzonym badaniem krwi dla
noworodkéw. Celem badan jest wczesne rozpoznanie Mukowiscydozy, aby w takim przypadku jak
najwczesniej zaczgé leczenie, celem polepszenia jakosci i dtugosci zycia.

Co to jest Mukowiscydoza?

Mukowiscydoza jest chorobg dziedziczng, ktéra zaburza prace wszystkich narzgdéw majacych gruczoty
$luzowe, przede wszystkim w ukfadzie oddechowym, pokarmowym i rozrodczym. Zaburzenia te powodujg
tworzenia sie gestego sluzu w drogach oddechowych i innych organach co moze doprowadzi¢ do standw
zapalnych. Przy ciezkich przebiegach choroby, w wyniku powtarzajgcych sie stanéw zapalnych ptuc moze
dojs¢ do niewydolnosci oddechowej.

Dlaczego badanie na Mukowiscydoze jest waine?
Badanie umozliwia wczesng diagnoze Mukowiscydozy. Rozpoczeciem wczesnego leczenia mozna umozliwicé
dziecku polepszenie rozwoju fizycznego. Tym sposobem wzrasta szansa na diuzsze i zdrowsze zycie.

Jak leczy¢ Mukowiscydoze?

Aktualnie nie ma skutecznej terapii, ktdra mogtaby poméc wyleczy¢ Mukowiscydoze. Objawy choroby mogg
przez wczesne rozpoznanie i leczenie terapeutyczne zmniejszy¢ i polepszyé sie. Tym sposobem wzrosta w
ostatnich latach przecietna dtugosc¢ zycia u pacjentow.

Jak przeprowadzane jest badanie na Mukowiscydoze?

Dla przeprowadzenia badania na Mukowiscydoze potrzebna jest ta sama krew, ktdra zostanie pobrana u
dziecka na pierwszym badaniu krwi. W laboratorium musi najpierw zostaé okreslony immunoreaktywny
enzym trypsyny (IRT). Przy powiekszonym wyniku zostanie przeprowadzone nastepne badanie z tej samej
probki krwi na biatko zwigzane z zapaleniem trzustki. Jesli drugi wynik testu bedzie powiekszony zostanie
przeprowadzony test DNA w celu znalezienia 31 najczestszych zmian gendw.

Jakie sg nastepne kroki w przypadku wyréiniajgcego sie wyniku badan?

W przypadku wyrdzniajgcego sie wyniku badania, ktére powinno zostac skontrolowane, zostang panstwo
oraz panstwa dziecko skierowani do specjalistycznego centrum Mukowiscydozy. W celu potwierdzenia
wyniku odbedzie sie test potu. Test jest bezbolesny i bezpieczny dla dziecka. Wyrdzniajacy sie wynik badania
nie oznacza ze dziecko jest chore na Mukowiscydoze. Jedno z pieciu dzieci z takim wynikiem badania choruje
na tg chorobe.
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Zachorowania bedace przedmiotem badan noworodkéw

Fenyloketonuria (PKU) i choroba syropu klonowego
(MSuD)

Zaburzenia metabolizmu aminokwasoéw.
Charakteryzujg sie napadami drgawek i opdznieniem
rozwoju umystowego i fi zycznego. Leczenie: dieta
specjalna. (Wystepuje u ok. 1/10.000 (PKU) i 1/200.000
noworodkéw (MSUD))

Izowalerianacydamia (IVA)

Zaburzenie metabolizmu aminokwasow: wywotuje
kryzysy przemiany materii, Spigczke,
niepetnosprawnos¢  umystowa. Leczenie: dieta
specjalna. (Wystepuje u ok. 1/80.000 noworodkdw)

Niedoczynnos¢ tarczycy (CH)

Wrodzona niedoczynno$¢ tarczycy: powoduje powazne
opOznienia rozwoju umystowego i fi ycznego. Leczenie:
kuracja hormonalna. (Wystepuje u ok. 1/4.000
noworodkow).

Acyduria glutarowa typu | (GA 1)
Zaburzenie metabolizmu aminokwaséw: wywotuje
kryzysy przemiany materii, trwate zaktdcenia dziatania

uktadu motorycznego. Leczenie: dieta specjalna.
(Wystepuje u ok. 1/80.000 noworodkdw)
Galaktozemia

Defekt przemiany galaktozy: powoduje slepote,

uposledzenia fi zyczne i umystowe, niewydolnosé
watroby. Mozliwos¢ zejscia Smiertelnego. Leczenie:
dieta specjalna.

(Wystepuje u ok. 1/40.000 noworodkdw)

Tyrozynemia Typu 1

Zaburzenia metabolizmu aminokwasow tyrozynowe;j.
Formacja Szkodliwe metabolity moga sta¢ sie powazne
Uszkodzenie watroby, nerek, moézgu i / lub nerwy.
Leczenie: dieta specjalna. (Wystepuje u ok. 1/135.000
noworodkow).

Ciezki ztozony Niedobér odpornosci (SCID)

Catkowity brak obrony immunologicznej: W
Niemowle wysoka podatnos¢ na infekcje i ciezka
Powikfania  infekcyjne.  Nieleczony  umrze
najbardziej dotkniete dzieci w ciggu 1 roku do 2 lat.
Leczenie: Szpik kostny lub Przeszczep komodrek
macierzystych, enzymatyczna terapia zastepcza.
(Wystepuje u ok. 1/35.000 noworodkdw).

Niedokrwistos¢ sierpowata (SCD)

Deformacja czerwonych krwinek (krwinek
sierpowatych) prowadzi do anemii i wzrostu Lepkos¢
krwi: uszkodzenie narzadow, ostry zawat modzgu itp.
Niewydolnosé nerek, zawat sledziony, zakazenie krwi,
niedokrwistosé. Leczenie: Profilaktyka zakazen, leki,
transfuzja krwi, przeszczep komdrek macierzystych.

Defekty MCAD/LCHAD/VLCAD

Zaburzenia przyswajania energii z kwasow ttuszczowych:
wywotuje  kryzysy przemiany materii, $pigczke,
niewydolnos¢ miesni oraz miesnia sercowego. Mozliwos¢
zejscia smiertelnego. Leczenie: przez unikanie okreséw
gtodu, ewentuelnie dieta specjalna.

(Wystepuje od ok. — 1/10.000, (MCAD-D) do 1/80.000
noworodkow).

Defekty przemiany karnitynowej (CPT1, CPT2, CACT)

Zaktécenia w przemianie kwasow ttuszczowych:
wywotuje  kryzysy przemiany materii, $pigczke.
Mozliwos¢ zejscia Smiertelnego. Leczenie: dieta
specjalna.

(Wystepuje u ok. 1/100.000 noworodkdw)

Wrodzony przerost nadnerczy (AGS)

Zaburzenie hormonalne w wyniku defektu kory
nadnerczy: powoduje u dzieci ptci  Zenskiej
maskulinizacje. Mozliwos¢ zejscia Smiertelnego w wyniku
wywotanego przez utrate soli. (Wystepuje u ok. 1/10.000
noworodkow)

Niedobdr biotynidazy
Defekt przemiany biotyny (witaminy B7): wywotuje
zmiany skorne, zaburzenia stuchu i wzroku, zaburzenia w

rozwoju umystowym i motorycznym. Leczenie:
podawanie biotyny. (Wystepuje u ok. 1/80.000
noworodkow)

Mukowiscydoza (CF, zwtéknienie torbielowate)
Choroba dziedziczna. Zaktécenia wymiany soli w
komodrkach gruczotéw sluzowych, produkcja admiernie
lepkiego $luzu w drogach oddechowych i innych
narzadach przy statych stanach zapalnych. zaleznosci od
uwarunkowan genetycznych przebieg choroby moze by¢
bardziej lub mniej ciezki. horzy charakteryzujg sie
niedowaga i sa czesto opdznieni we wzroscie. Choroba
zaktuca funkcje ptuc i trzustki. Leczenie: terapia
zywieniowa, fi zjoterapia, preparaty medyczne.
(Wystepuje u ok. 1/3.300 niemowlat.)

Rdzeniowy zanik miesni (SMA)

Niedobér biatka (biatka surwialnego neuronu ruchowego
(SMN)): ostabienie miesni z regresywnym rozwojem
zdolnosci motorycznych i ograniczeniem czynnosci ptuc,
wczesne Smiertelno$é. Leczenie: lekowe i objawowe
(fizjoterapeutyczne, rehabilitacyjne, ortopedyczne,
psychologiczne).  (Wystepuje u  ok. 1/35.000
noworodkow)
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