Hungarian translation of
Newborn blood spot screening for your baby (revised August 2015)

Ujsziiléttkori sziirévizsgalatok

A szlilés utani elsé hétben fel fogjak Onnek ajanlani a gyermeke sziirvizsgalatat, az an.
sarokvértesztet.

Miért van sziikség az ujsziilottkori sziirdvizsgalatra?

Az Ujszuldttek szlirbvizsgalata olyan gyerekeket azonosit, akiknél megvan a valészinlisége, hogy
nagyon ritkan eléforduld, de nagyon sulyos rendellenességgel szilettek.

A legtébb Gjszulottnél nem fognak talalni ilyen rendellenességet, de abban a csekély szamban, amikor
ez el6fordul, a szliréssel jard el6ny oriasi. A koran elkezdett kezelés javitani tud a gyerek egészseqi
allapotan és megakadalyozhatja, hogy sulyosan fogyatékossa valjon, vagy akar meghaljon.

Mire sziirik az ujsziilott babakat?

Eszak-irorszagban minden csecsemé esetében a kdvetkezd rendellenességekre ajanlanak fel
szlirévizsgalatot: fenilketonuria, veleszlletett pajzsmirigy-alulmiikddés, cisztas fibrozis, sarlosejtes
betegség és az MCAD betegség (kozepes lancu Acyl-CoA dehidrogenaz hiany).

Fenilketonuria
Eszak-Irorszagban 6000 csecsemd kdzil atlagban egy gyermek sziletik fenolketonuria (PKU)

anyagcserezavarral. Azok a csecsemok, akik ezzel az anyagcserezavarral sziletnek, képtelenek
feldolgozni a taplalékukban a fenilalanin aminosavat. Kezelés hianyaban visszafordithatatlan
idegrendszeri karosodast szenvednek.

A szlrés eredményeképpen a PKU-val sziletett csecsemdk specialis diétaval valo kezelését elég koran
el tudjék kezdeni ahhoz, hogy megakadalyozzak a sulyos fogyatékossag kialakulasat és lehetéveé tudjak
tenni, hogy teljes értékl életet élhessenek.

Abban az esetben, ha csecsemdkorban nem végzik el a szlrést, és kés6bb deril csak ki, hogy a
gyermeknek PKU-ja van, lehet, hogy mar tul késé ahhoz, hogy specialis diétaval komoly hatast érjenek
el.

Veleszuletett pajzsmirigy-alulmiikodés
Eszak-Irorszagban 3000 csecsemd kozll atlagban egy gyermek sziletik pajzsmirigy-alulmikddéssel.

(CHT-vel). A CHT-vel szlletett csecsem&knek nincs elég tiroxin hormonjuk. A hormon nélkil nem nének
megfeleléen, és komoly és visszafordithatatlan testi és értelmi fogyatékossag alakulhat ki naluk.

A szilrés eredményeképpen a CHT-vel szlletett csecsemdk tiroxinnal valé kezelését koran el tudjak
kezdeni, ezzel megakadalyozzak, hogy sulyos fogyatékossag alakuljon ki, és lehetévé teszik, hogy
rendesen fejlédhessenek.

Abban az esetben, ha csecsemdkorban nem végzik el a szlirést, és késébb derll csak ki, hogy a
gyermeknek CHT-je van, lehet, hogy mar tul kés6é ahhoz, hogy el tudjak kertlni a sulyos fogyatékossag
kialakulasat.

Cisztas fibrozis
Eszak-Irorszagban 2500 csecsemd kozul atlagban egy gyermek sziletik cisztas fibrozissal (CF-fel).
Ez az drokletes betegség hatassal lehet az emésztésre és a tidére. A CF-fel szuletett csecsemdknél

eléfordul, hogy nem hiznak rendesen, és gyakran szenvednek Iéguti megbetegedésekben.

A szlrés eredményeképpen a CF-fel szlletett gyermekek tdpanyagban és kalériaban gazdag diétaval,
orvossagokkal, specialis gydgytornaval val6 kezelését koran el tudjdk kezdeni. Bar a CF-fel szlletett



gyermekek még lehetnek nagyon betegek, Ugy gondoljak, hogy a korai kezelés egy hosszabb és
egészségesebb életet biztosithat nekik.

Abban az esetben, ha csecsemd6korban nem végzik el a CF-re szlirést, és a gyerek ezzel a
rendellenességgel szlletik, késébb is el lehet ezt a vizsgalatot végezni, de a szll6k sok aggddast
élhetnek at addig, amig a CF-t nem ismerik fel.

A CF-re valo szlirés azt jelenti, hogy a csecsem&knél a legaltalanosabb génelvaltozast nézik, amely a
rendellenességet okozza. Ez azt jelenti, hogy kiszlirnek néhany olyan csecsemét is, akik csak genetikus
hordozoi a CF-nek. Ezeknél a csecsemdknél tovabbi vizsgalat elvégzése sziikséges, hogy
megallapitsak, hogy csak hordozoéi-e a CF-nek, de egyébként egészségesek, vagy valdban ezzel a
rendellenességgel rendelkeznek.

Sarlésejtes betegseg
Eszak-Irorszagban 5000 csecsem¢ kdzll atlagban egy gyermek sziletik sarlosejtes betegséggel (SCD).

Ez az 6roklott rendellenesség a vorosveérsejtekre van hatassal. Az SCD-ben szenveddk voros vérsejtjei
sarlbéalakuva valhatnak, és megakadhatnak a kiserekben. Ez fajdalommal jar és a csecsemd testében
karosodast, sulyos gyulladast is okozhat vagy akar halalhoz is vezethet.

A szlirés eredményeképpen az SCD-vel sziletett gyermekek korai kezelést kaphatnak, amelybe
beletartozik a véddoltasok és antibiotikumok adasa, amely, a szll6k felkészitésével egyetemben
segithet abban, hogy a gyermekek elkeriljék a komoly betegségeket és egészségesebb életet
élhessenek.

A szlirévizsgalat eredményeképpen azt is meg lehet allapitani, ha a csecsemé csak genetikus hordozoéja
az SCD-nek, vagy egy mas, nem gyakran eléfordul6 vérosversejt rendellenességnek. Akik csak hordozoi
a sarlosejtes betegségnek, azok egészségesek és nincs szilkkségik semmilyen kezelésre. Ritkan a
szlirés felfedhet mas rendellenességet is, mint példaul a thalassaemiat, ami szintén hatassal lehet a
vorosvérsejtekre.

MCAD betegség
Eszak-Irorszagban 10.000 csecsemd kozil atlagban egy gyermek sziletik MCAD-vel. Az ezzel az

Orokletes betegséggel sziletett csecsemdknél azzal van probléma, hogy nem tudjak lebontani a zsirt,
hogy az energiat termeljen a szervezetnek. Ez komoly betegséghez, sét, haldlhoz is vezethet.

Az szlrévizsgalat eredményeképpen az MCAD csecsemdk legnagyobb részénél koran észre tudjak
venni a rendellenességet, és igy kilon figyelmet tudnak szentelni az étkezésiikre, beleértve ezzel azt,
hogy figyelnek arra, hogy rendszeresen egyenek. Ez a gondoskodas meg tudja akadalyozni, hogy
komoly betegség alakuljon ki, és lehetdvé teszik, hogy minden MCAD betegségben szenvedd csecsemé
rendesen fejlédjon.

Fontos a csecsem&k MCAD-re torténd szlirése, mert igy még azel6tt megallapithatjak a gyermeknél a
rendellenességet, mielétt hirtelen komolyan megbetegedne.

Mi torténik, ha a csaladban mar volt MCAD betegség?

Még a csecsemd megsziiletése elétt tudatnia kell az Ont ellaté egészségligy szakemberrel (sziilész
szakorvossal vagy szllésznével), ha a sajat vagy a férje csaladjaban el6éfordult az MCAD betegség.
Ekkor beutaljak Ont egy genetikushoz, aki valaszt tud majd adni a felmer(lé kérdésekre vagy
megbeszélheti vele az aggodalmait.

Esetleg javasolni fogjak, hogy a csecseménél sziikséges lesz a korai szlrévizsgalat. A korai
szlirévizsgalatrol és a csecsem§ szuletése utani killon teendékrél valo részletes tudnivalok bekerilnek
a terhességi feljegyzéseibe.




Ha ajanlott a korai sz(irés, a szlilészné/névér vért fog venni a csecsemd sarkabdl, és a mintat felitatja
egy '"MCADD family history’ (csaladban eléfordul6 MCAD)-val felcimzett papir megfeleld részére. Ez a
csecsemd szlletése utani 24-48 éran belll fog megtoérténni, és az eredmeény altalaban 48 6ran belll
rendelkezésre all.

Azoknal a csecsemdék, akiknél a csaladban eléforduld MCDA miatt koran elvégzik ezt a
szlrdvizsgalatot, még ugyanugy elvégzik a baba 6t napos koraban esedékes altalanos szlir6vizsgalatot
is.

Ahol a csaladban el6fordult az MCAD, fontos, hogy a csecsemé megfelelé mennyiségl tejet kapjon.
Egy idére sziiletett csecsem6t a szillés utan minden négy éraban etetni kell, egy korasztilottet meg
minden harom oraban. Kulonésen veszélyes a szoptatott Ujszulotteknél az elsd 72 6ra az ekkor
termel6d6 tej mennyisége és mindésége miatt. Emiatt azt ajanljak, hogy a szoptatott csecsemd&k
taplalékat tdpszerrel egészitsék ki, amig a tejtermelés rendesen be nem indul.

Mit mutat még ki az észak-irorszagi sarokteszt vizsgalat?
A saroktesztvizsgalat még néhany olyan ritka anyagcsere betegséget is kimutat, mint példaul
homocystinuria.

Hogyan veszi a sziulészné/névér a vérmintat?
A szllészné/névér egy specialis eszkdzzel megszurja a baba sarkat, hogy néhany csopp vért ravigyen

egy papirra. A sarokszuras kellemetlen lehet, és a csecsemd lehet, hogy sirni kezd.

Mivel tud segiteni?
. Ha biztositja, hogy a csecsem& melegen legyen tartva és kényelemben legyen.
. Ha készen &ll arra, hogy a vérvétel utan a gyermekét megetesse vagy magahoz odlelje.

Szikség lehet-e a vérvizsgalat megismétlésére? )

Idénként el6fordul, hogy a szulésznd vagy védénd felveszi Onnel a kapcsolatot, és kéri, hogy egy Ujabb
sarokvértesztet csinalhasson. Ez amiatt lehet, hogy korabban nem sikertlt elegendé vérmintat venni,
vagy az eredmeny nem volt egyértelmi. A megismételt eredmény altalaban semmi rendellenességet
sem mutat Ki.

Ajanlott a sziirdvizsgalatot elvégezni
Kifejezetten ajanlott, de nem kdételez6 a csecsemd szlirdvizsgalata ezekre a rendellenességekre. Ha

szeretné, hogy ha ezek kozll valamelyik rendellenességre vagy az dsszesre ne szirjék a csecsemdjét,
beszélje meg a szilésznbjével. Minden dontését beirjak a sajat, terhességgel kapcsolatos
feliegyzéseibe és a gyermek egészsegugyi konyvébe (az un. 'Red Book’ -ba).

Ha ugy gondolja, hogy a gyermekének nem tortént meg a szlrévizsgalata, szdljon a szllészndjének
vagy a haziorvosnak.

Honnan fogja megtudni az eredményt?
A legtobb csecseménél a sziirbvizsgalat eredménye negativ, ami azt jelenti, hogy nem gondoljak, hogy

fennallna naluk ezek rendellenességek egyike. Altalaban a gyermek nyolchetes kora elétt egy
egészségugyi szakember kozli a szllékkel a szlirbvizsgalat eredményét és irja be azt a gyermek
egészségugyi konyvébe (az un. 'Red Book' -ba).

Ha a gyermek nyolchetes koraig nem kapna meg a szlrévizsgalat eredményét, kérem, beszéljen a
véddndjével!




Ha ugy gondoljak, hogy a gyermekénél ezen rendellenességek valamelyike fennll, tovabbi
vizsgalatokra lesz sziikség, hogy az eredményt igazoljak. Altalaban az elsé vizsgalattdl szamitott harom
vagy négy héten belul keresik fel Ont.

A szlrévizsgalat célja, hogy azonositsék az olyan gyermekeket, akiknél nagyobb annak a
valészinlisége, hogy ezek a rendellenességek fennéllhatnak. A szlirévizsgalat nem 100 % pontossagu.

Mi torténik a vizsgalat utan a gyermeke vérmintajaval?
A szlrdvizsgalat utan az ujszuldttek vérmintajat még legalabb 6t évig megtartjak, és a kdvetkezd
maddokon hasznalhatjék fel:

. Ellenérzik a kapott eredményt vagy az orvosa altal ajanlott egyéb vizsgalatot végeznek el rajta.
. A sz(ir6program javitasa céljabdl.
. A kdzegészség figyelemmel kisérése céljabdl vagy a segitségével kutatasokat hajtanak végre

azzal kapcsolatban, hogy az Egyesilt Kiralysagban javitsak a csecsemdk és csaladjaik
egészségét A gyermek neve ilyenkor titokban marad és nem fognak Onnek értesitést kiildeni
ezzel kapcsolatban.

A vérminta felhasznalasa csak az el@irt eljarasi szabalyzat szerint térténhet. Ennek példanya
hozzaférhetd a szilésznéjénél. Az alabbi honlapon szintén megtalalhato:

www.gov.uk/government/publications/newborn-blood-spot-screening-code-of-practice-for-the-retention-
and-storage-of-residual-spots

Megvan annak a kis esélye, hogy a kutatok azt szeretnék, hogy On, vagy a gyermeke tovabbi
kisérletekben vegyenek részt, amelyek a sarokvérteszt programmal kapcsolatosak.

Amennyiben nem szeretne részt venni egy ilyen kutatasi programban vagy tovabbi tajékoztatast
szeretne, kérem, beszéljen a szllészndjével.

A csaladban eléfordulé MCAD-vel kapcsolatos tovabbi tudnivalok a kdvetkezd honlapon talalhatok:

www.nrls.npsa.nhs.uk/alerts/?entryid45=132858

Ezen ismertetd leforditasaval kapcsolatban beszéljen a sziilésznéjével vagy menjen a kdvetkezd
honlapra:

www.publichealth.hscni.net

Helyi tudnivalok:

A szirévizsgalattal kapcsolatos 6sszes adat meg6rzésére vonatkozik az 1998 Data Protection Act, az
1998-as Adatvédelmi torvény.

Ez a t§jékoztatd magas szintli kutatasi eredményeken és szll6k és egészségugyi szakemberek
véleményén alapszik.
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A tajékoztatd Eszak-irorszagban a UK Newborn Screening Programme Centre (Egyesiilt Kiralysag
Ujsziilottkori Szlrévizsgalati Program Kozpont) engedélyével az ott megjelent valtozat alapjan késziilt.

© Crown Szerz6i jog 2017. Az itteni tajékoztatoban Iévé tudnivaldkat a Public Health England Screening
(www.gov.uk/topic/population-screening-programmes) allitotta eredetileg 6ssze és az Open Government
Licence v3.0 engedély alapjan hasznaltak fel.
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