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Informacja dla rodzicéw o badaniu przesiewowym noworodkow
Woczesne rozpoznawanie wrodzonych wad zdrowia

Drodzy rodzice,
z okazu narodzin dziecka zyczymy wam oraz
dziecku wszystkiego dobrego!

W pierwszych dniach Zycia oferowane s3
specjalne badania umozliwiajgce wczesne
rozpoznanie wrodzonych choréb. Rozszerzone
badanie przesiewowe noworodkéw po katem
wrodzonych, najczesciej powaznych chordb, jest
badaniem zasadnym, ktére powinno odbywac
sie w pierwszych 36-72 godzinach zycia.

Testy laboratoryjne sg wykonywane zgodnie z
przepisami ustawy o diagnostyce genetycznej
(GenDG) oraz na podstawie ,wytycznych dla
dzieci” wspdlnej komisji federalnej lekarzy i kas
chorych (G-BA).

Wynika testu przesiewowego nie jest jeszcze
diagnoza lekarska. Wyniki testu moga wykluczy¢
wtasciwe badane wady lub spowodowac
koniecznos¢ kolejnego badania
diagnostycznego w przypadku przypuszczenia
choroby. Podczas badania przesiewowego
rejestrowane sa tylko okreslone choroby
wrodzone, ustalone w ,wytycznych dla dzieci".

Krew do badania prewencyjnego powinna
zostaé pobrana w 2. lub 3. dniu zycia (36.-72.
godzina po urodzeniu). Jedli dziecko przed
ukonczeniem 36. godziny zycia zostanie
przeniesione lub zwolnione z kliniki, wytyczne
wymagaja pobrania najpierw pierwszej, a
pdzniej kolejnej probki krwi w odpowiednim
czasie (np. przez potozng lub pediatre),
poniewaz niektére choroby nie moga zostac
jeszcze bezpiecznie wykryte w pierwszych
godzinach zycia.

Czego sie poszukuje?

o Zespét nadnerczowo-ptciowy (AGS)
Wada hormonalna kory nadnerczy, mozliwy
przebieg $miertelny w przypadku kryzysu utraty
soli

e Choroba syropu klonowego (MSUD)
Wada rozktadu aminokwaséw, mozliwy
przebieg $Smiertelny

o Niedobdr karboksylazy
Wada metabolizmu witaminy biotyny.
Zaburzenia intelektualne, mozliwy przebieg
Smiertelny

o Wady cyklu karnitynowego
Wada metabolizmu kwasow ttuszczowych.
Kryzysy metabolizmu, $piaczka, mozliwy
przebieg $miertelny

e Galaktozemia
Wada metabolizmu laktozy. Utrata wzroku,
niepetnosprawnosc fizyczna i intelektualna,
mozliwy przebieg smiertelny

e Glutaraciduria typu | (GA 1)
Wada rozktadu aminokwaséw. Trwate
zaktocenia ruchu, nagte kryzysy
metabolizmu

e Hypotyreoza
Wrodzona niedoczynnos¢ tarczycy. Powazna
wada w rozwoju intelektualnym i fizycznym

o Kwasica izowalerianowa (IVA)
Wada rozktadu aminokwasow.
Zaburzenia intelektualne, $piaczka

e Niedobdr LCHAD, VLCAD
Wada metabolizmu kwasoéw ttuszczowych o
dtugim tancuchu. Kryzysy metabolizmu,
Spiaczka, ostabienie miesni i miesnia
sercowego, mozliwy przebieg $miertelny

o Niedobér MCAD
Wada pozyskiwania energii z kwaséw
ttuszczowych. Kryzysy metabolizmu,
$piaczka, mozliwy przebieg sSmiertelny

¢ Fenyloketonuria (PKU/HPA)
Wada metabolizmu aminokwasu
fenyloalaniny. Spastycznos¢, napady
drgawek, niepetnosprawnos¢ intelektualna

e Tyrozynemia Typ I (hipertyrozynemia)
Wada rozktadu tyrozyny. Zaktcenia funkgji
zyciowych, nowotwor watroby, z6Haczka,
krwawienia, anemia, mozliwy przebieg
powazny, a nawet Smiertelny

o Ciezki ztozony niedobdr odpornosci (SCID)
Catkowity brak odpornosci
immunologicznej: juz w wieku niemowlecym
duza podatnos$¢ na infekcje w potaczeniu z
komplikacjami infekcyjnymi

o Rdzeniowy zanik miesni (SMA)
Wada genetyczna. Zwiekszajace sie
ostabienie miesni, obnizenie motoryki,
ograniczona sprawnos$¢ ptuc

o Niedokrwistosc sierpowata (HbS)
Choroba czerwonych krwinek.
Niedokrwistos$¢ (anemia), niedobdr tlenu,
zamkniecie naczyn krwionosnych, béle,
infekcje, uszkodzenia narzgdow

Te choroby wystepuja u okoto jednego dziecka
na 1000. Krétko po narodzinach dzieci moga
jeszcze nie mie¢ oznak choroby. Leczenie w
odpowiednim czasie moze uchroni¢ przed
powaznymi skutkami.

Co sie dzieje, jesli badanie prewencyjne
wskazuje na chorobe?

Najpierw wymagane jest obszerne badanie
dziecka u pediatry lub w specjalistycznej klinice
dzieciecej. Czesto badana jest dodatkowo krew
lub mocz.

Wszystkie wymienione wady metabolizmuy,
wady endokrynologiczne i wady
immunologiczne s3 wrodzone i dlatego
czesciowo nie mozna ich leczy¢. Mozna jednak
unikna¢ lub przynajmniej zredukowac skutki
tych wad wrodzonych przez wczesne leczenie.
Leczenie polega na specjalnej diecie i/lub
przyjmowaniu np. okreslonych lekéw.

Kto otrzymuje wyniki badan
laboratoryjnych?

Wyniki analizy sg $cisle poufnie. Wynik badania
podlega obowiazkowi tajemnicy lekarskiej i
nie moze by¢ przekazywany bez zgody osobom
postronnym. Laboratorium badan
przesiewowych przekazuje rozpoznanie
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nadawcy (np. do kliniki potozniczej, dzieciecej
lub do gabinetu lekarskiego). Po uzyskaniu
Panstwa zgody pediatra moze zamoéwic¢ kopie
rozpoznania.

Co dzieje sie z resztkami prébki krwi?

Bibuta filtracyjna z kroplami krwi dziecka zostaje
zniszczona po  zakonczeniu  badan lub
ewentualnie niezbednych badarn dodatkowych.

Koszty badania

Badania  przesiewowe noworodkéw  sa
Swiadczeniami w  ramach  ustawowego
ubezpieczenia chorobowego. Pacjenci klinik ze
Swiadczeniami pomocniczymi (.leczenie
ordynatora”), prywatni pacjenci w leczeniu
ambulatoryjnym i osoby pfacace same
otrzymuja fakture za poszczegdlne pozycje na
podstawie  rozporzadzenia o  optatach
lekarskich  (GOA). Koszty s3 zwracane
przynajmniej czesciowo, w szczegdlnosci przez
zaktady  ubezpieczen  i/lub  organizacje
pomocowe zgodnie ze stawkami ubezpieczen.

Do wykonania badania przesiewowego
noworodka, badania przesiewowego w
kierunku mukowiscydozy i innych choréb
docelowych (badanie)

(Niewtasciwe skresli¢) dla:

Nazwisko:

Data urodzenia:

Otrzymatem(-am) wyjasnienia dotyczace badan
i miatem(-am) dostatecznie duzo czasu do
zastanowienia.

Przeczytatem(-am) ,informacje dla rodzicéw na
team badania przesiewowego noworodkow i w
kierunku mukowiscydozy (tekst obok i na
odwrocie). Miatem(-am) mozliwos¢ zadania
pytan na temat wszystkich opisanych tam badan
i sposobow postepowania.

Otrzymatem(-am) kopie informacji dla
rodzicow. Moge w kazdej chwili odwotaé
badania. Badania nie zostang wowczas
wykonane lub zostang przerwane.

Rozumiem, ze w przypadku przypuszczenia
choroby skontaktuje sie bezposrednio ze mna
specjalistyczne centrum. Wyrazam zgode na
przekazywanie niezbednych do tego danych
osobowych. Rozumiem, ze w przypadku
nietypowego  rozpoznania  wyniki  badan
uzupetniajgcych  zostang  przekazane do
laboratorium badan przesiewowych.

Zdaje sobie sprawe, ze odmowa badania
przesiewowego noworodka moze
spowodowa¢ rozpoznanie i leczenie
wystepujacej choroby dopiero pozniej.

Data, podpis osoby uprawnionej do opieki

Wyjasnienia lekarskie przekazane przez:
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Informacja dla rodzicéw o badaniu przesiewowym w kierunku mukowiscydozy
Woczesne rozpoznanie mukowiscydozy / zwtoknienie torbielowate (CF)

Drodzy rodzice,

jednocze$nie  z  rozszerzonym  badaniem
przesiewowym noworodka oferowane jest wam
badanie wczesnego rozpoznawania w kierunku
mukowiscydozy u dziecka.

Czym jest mukowiscydoza?

Mukowiscydoza (nazywana réwniez zwtdknieniem
torbielowatym (CF)) to choroba dziedziczna,
dotyczagca okoto jednego na 3300 dzieci.
Modyfikacja gendéw powoduje wady wymiany soli
w komorkach gruczotowych. Jest to z kolei
przyczyna powstawania gestego $luzu w drogach
oddechowych i innych narzadach, w ktérych
dochodzi z tego powodu to trwatego zapalenia.
Czesto dochodzi do ograniczenia funkcjonowania
trzustki. Z tego powodu chore dzieci maja czesto
niedowage i Zle sie rozwijaja. W przypadku

powaznych  przebiegbw moze dojs¢ do
powaznego pogorszenia funkcjonowania ptuc z
powodu  powtarzajgcego  sie  powaznego

zapalenia ptuc.

Jak mozna leczy¢ mukowiscydoze?

Ponadto nie ma terapii leczacej mukowiscydoze.
Oczywiscie oznaki choroby mozna poprawi¢ lub
ztagodzi¢ przez rézne dziatania lecznicze, w
zwigzku z czym spodziewana dtugos¢ zycia
pacjentéw z mukowiscydozg stale sie zwieksza.
Leczenie mukowiscydozy polega na inhalacji i
fizjoterapii, ~ odzywianiu  bardzo  wysoko
kalorycznym i lekach. Ponadto zasadna jest opieka
w spegjalistycznych placéwkach zajmujgcych sie
mukowiscydozg, aby w odpowiednim terminie
leczy¢ zmiany chorobowe.

Dlaczego badanie przegladowe w kierunku
mukowiscydozy jest zasadne?

Woczesna diagnoza i szybkie rozpoczecie leczenia
moze poprawi¢ rozwoj fizyczny chorych dzieci. W
ten sposdb zwieksza sie prawdopodobienstwo
dtuzszego i zdrowszego zycia.

W jaki sposéb odbywa sie badanie
przesiewowe w kierunku mukowiscydozy?

Z reguty do badania przesiewowego w kierunku
mukowiscydozy nie jest konieczne dodatkowe
pobieranie krwi. W przypadku ok. jednego z 1000

badan przeprowadzania jest rowniez analiza
molekularno-genetyczna.

Dlatego zgodnie z wytycznymi ustawowymi przed
badaniem przesiewowym w kierunku
mukowiscydozy wymagane jest objasnienie
lekarskie. Jedli narodziny byty kierowane przez
potozng, badanie przegladowe w kierunku
mukowiscydozy do badania prewencyjnego U3
mozna powtdrzy¢ u pediatry.

Jak przekazywana jest informacja o wyniku
badania przesiewowego i co dzieje sie dalej?
Laboratorium przekazuje wynik nadawcy prébki
krwi w ciggu 14 dni. O normalnym wyniku
nadawca informuje tylko po jednoznacznym
zapytaniu z Panstwa strony. W przypadku
nietypowego wyniku specjalistyczne centrum lub
nadawce przekaze bezposredniag informacje i
omowi z Pafistwem kolejne dziatania.

Koszty badania
Jak rozszerzone badanie przesiewowe
noworodkdw, patrz na odwrocie.

Informacje dla rodzicéw o innych chorobach docelowych (badanie)

Udziat w tym badaniu jest dobrowolny. Pafnstwa zgode mozna w kazdej chwili wycofa¢ bez podawania powodoéw i bez szkéd dla Panstwa
lub dziecka, nalezy jg ztozy¢ na pismie w laboratorium. Udziat oznacza akceptacje pozwolenia na analize ustalonych danych do celéw

naukowych.

Wada nosnika karnityny

Wada przyjmowania karnityny z  powoli
postepujacym ostabieniem miesni i miesnia
sercowego, hipoglikemia i  niewydolnoscig
watroby. Leczenie: podawanie karnityny

Cytrulinemia

Wada rozktadu biatek, napady drgawek, problemy
z podawaniem pokarmu, kryzysy zagrazajace
zyciu ($pigczka). Leczenie: dieta uboga w biatko,
leki

Niedobér liazy 3-hydroksy-3-metyloglutarylo-
CoA

Zaktécenia  powstawania  ketonéw  jako
dostawcéw energii, problemy z podawaniem
pokarmu, wymioty, hipoglikemia, nadkwasota
krwi,  zaburzenia  Swiadomosci,  $pigczka
zagrazajaca Zyciu. Leczenie: unikanie
katabolicznych faz (gtodu)

Propionacydemia

Zaktocenie rozktadu aminokwaséw powoduje
problemy z podawaniem pokarmu, wymioty,
nadkwasote krwi, napady drgawek, $pigczke
zagrazajaca zyciu. Leczenie: dieta uboga w biatko,
leki

Mnogi niedobdr dehydrogenazy acetylo-CoA
(glutaraciduria typu II)

Zaktdcenie rozktadu aminokwasow i kwasow
thuszczowych, problemy z podawaniem pokarmu,
wymioty, nadkwasota krwi, zaktdcenia funkgji
serca, Spigczka zagrazajaca zyciu. Leczenie: dieta,
leki

Acyduria metylomalonowa i zaktécenia
metabolizmy witaminy B12

Wrodzone zaktécenie degradacji biatek lub z
powodu niedoboru witaminy B12 u matki
(zaktécenia  przyjmowania  witaminy  B12,
odzywianie wegetarianskie/weganskie), szybko
zwiekszajace sie problemy z podawaniem
pokarmu, wymioty, nadkwasota, krwi, napady
drgawek i Spiaczka zagrazajgca zyciu. Leczenie:
dieta uboga w biatko, witamina B12

Zakiocenia remetylacji (MTHFR, CbID, CbiE,
CblG)

Zaktécenia w postawianiu aminokwasu metioniny,
kryzysy neurologiczne, czesciowo wystepujace
pozniej, powazna niepetnosprawnos¢
intelektualna, zaktdcenie w wytwarzaniu krwi.
Leczenie: witaminy, leki
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Hipermetioninemia, homocystynuria
Zaktécenia metabolizmu biatek, pogorszenie
roznych tkanek, oczu, ZNS, tkanki szkieletowej i
facznej, naczyn, czesciowo z groznymi dla zycia
zamknieciami naczyn (zakrzepy). Leczenie: dieta,
leki, witamina

Niedobér liazy argininobursztynianowej
Rzadkie zaktocenie metabolizmu aminokwaséw,
powoduje wzrost amoniaku i niedobér argininy,
objawy jak w przypadku hipotonii, zatrzymania
wzrostu, wymiotow, zaburzern behawioralnych i
$piaczki niebezpiecznej dla zycia. Leczenie: dieta
uboga w biatko, arginina, leki

Dekarboksylaza aromatycznych L-
aminokwaséw (AADC)

Wada enzyméw, niedobdr dopaminy, serotoniny,
adrenaliny i noradrenaliny powoduje motoryczne
zaburzenie ruchu, hipotonie migsniowa w linii
tutowiowej, dystonie i ogdlne opdznienie w
rozwoju

Koszty badania
W ramach badan bezptatne
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