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Badania przesiewowe z Krwi
wlosniczkowej noworodka

W pierwszym tygodniu zycia Twojego dziecka, zostanie Ci zaproponowane
przeprowadzenie badania przesiewowego z jego krwi wiosniczkowe;.

Dlaczego nalezy poddawa¢ noworodki badaniom przesiewowym?
Badania przesiewowe z krwi wto$niczkowej majg na celu rozpoznanie rzadko
wystepujgcych, powaznych schorzen.

U wiekszosci badanych niemowlat , Zadne z tych schorzeh nie jest wykrywane,
jednak dla dzieci nimi dotknietych, badania przesiewowe niosg nieocenione korzy$ci.
Wczesne rozpoczecie leczenia pozwala na poprawe stanu zdrowia, zapobiega
ciezkim uposledzeniom, a w niektorych przypadkach, nawet Smierci.

Jakim badaniom przesiewowym poddawane sg noworodki?
Wszystkim noworodkom w Irlandii Pétnocnej oferowane sg badania przesiewowe w
kierunku fenyloketonurii, wrodzonej niedoczynnosci tarczycy, mukowiscydozy,
niedokrwistosci sierpowatej oraz niedoboru MCAD (niedobo6r dehydrogenazy
acylokoenzymu A srednio-tancuchowych kwasoéw ttuszczowych).

Fenyloketonuria

Fenyloketonuria wystepuje w przyblizeniu u 1:6000 noworodkdéw urodzonych w
Irlandii Potnocnej. Noworodki dotkniete tg dziedziczng chorobg sg niezdolne do
przyswajania fenyloalaniny, substancji bedgcej sktadnikiem pozywienia. Nieleczona
fenyloketonuria prowadzi do trwatego, ciezkiego uposledzenia umystowego.

Dzieki badaniom przesiewowym, niemowleta dotknigete tym schorzeniem moga
zostac¢ poddane odpowiednio wczesnej terapii w formie specjalnej diety, ktéra
zapobiega ciezkiemu uposledzeniu i umozliwia normalne zycie.

Niepoddanie noworodka badaniom przesiewowym grozi opéznieniem w rozpoznaniu
fenyloketonurii. W takim przypadku specjalna dieta moze okazac sie nieskuteczna.

Wrodzona niedoczynnosé¢ tarczycy

Wrodzona niedoczynnos¢ tarczycy (WNT) wystepuje w przyblizeniu u 1:3000
noworodkow urodzonych w Irlandii Pétnocnej. Dzieci z wrodzong niedoczynnoscig
tarczycy cierpig na niedobor hormonu zwanego tyroksyng. Brak tego hormonu
uniemozliwia prawidtowy rozwoj dziecka i moze doprowadzi¢ do trwatego, ciezkiego
uposledzenia fizycznego oraz umystowego.
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Dzieki badaniom przesiewowym u niemowlgt dotknietych tych schorzeniem mozna
odpowiednio wczesnie rozpoczg¢ podawanie tyroksyny, ktdra zapobiega ciezkiemu
uposledzeniu oraz umozliwia normalne zycie.

Niepoddanie noworodka badaniu przesiewowemu grozi opoznieniem w rozpoznaniu
WNT i uniemozliwia zapobiezenie ciezkiemu uposledzeniu.

Mukowiscydoza

Mukowiscydoza wystepuje w przyblizeniu u 1:2500 noworodkéw urodzonych w
Irlandii Potnocnej. Ta choroba dziedziczna moze spowodowac zaburzenia pracy
uktadu trawiennego oraz ptuc. Niemowleta chorujgce na mukowiscydoze nie
przybierajg na wadze i czesto zapadajg na infekcje drog oddechowych.

Badanie przesiewowe umozliwia wczesne wprowadzenie diety wysokoenergetycznej
oraz zastosowanie odpowiednich lekow i fizjoterapii w leczeniu dzieci z rozpoznang

mukowiscydozg. Pomimo przewlektych standw chorobowych, na ktére sg narazone,
wczesne podijecie leczenia daje tym dzieciom szanse na diuzsze i zdrowsze zycie.

Noworodki niepoddane badaniu przesiewowemu w kierunku mukowiscydozy, mogag
zosta¢ zdiagnozowane w pozniejszym okresie. Przysporzy on jednak rodzicom wiele
trosk i niepokoju, zanim choroba zostanie wtasciwie rozpoznana.

Badanie przesiewowe w kierunku mukowiscydozy obejmuje badanie noworodkéw
pod katem najpowszechniej wystepujgcych zmian genetycznych powodujgcych
mukowiscydoze, co oznacza, ze diagnozuje rowniez noworodki bedgce nosicielami
tej choroby. Sg one poddawane dalszym badaniom w celu sprawdzenia, czy sg
zdrowymi nosicielami, czy same cierpig na mukowiscydoze.

Niedokrwistos¢ sierpowata

Niedokrwisto$¢ sierpowata wystepuje w przyblizeniu u 1:5000 noworodkéw
urodzonych w Irlandii Pétnocnej. Ta choroba dziedziczna uszkadza krwinki czerwone.
Krwinki czerwone cierpigcych na niedokrwisto$¢ sierpowatg przybierajg ksztatt

sierpa i blokujg cienkie naczynia krwionosne, co moze powodowac bdl i uszkodzenia
ciata oraz stac sie przyczyng powaznych infekcji, a nawet sSmierci dziecka.

Dzieki badaniom przesiewowym, dzieci z rozpoznang niedokrwistoscig sierpowatg
mogg zosta¢ odpowiednio wczesnie poddane leczeniu, z wigczeniem szczepien
ochronnych oraz antybiotykdw. W potgczeniu z odpowiednim szkoleniem rodzicéw
moze to zapobiec rozwojowi choroby oraz da¢ dzieciom szanse na zdrowsze zycie.

Badanie przesiewowe diagnozuje rowniez dzieci bedgce genetycznymi nosicielami
niedokrwistosci sierpowatej oraz innych rzadkich chorob krwinek czerwonych.
Nosiciele niedokrwistosci sierpowatej sg zdrowi i nie wymagajg leczenia. W wyniku
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badania przesiewowego sporadycznie rozpoznawane sg rowniez inne schorzenia,
takie jak talasemia, ktéra moze uszkadzac krwinki czerwone.

Niedob6r MCAD

Niedobér MCAD wystepuje w przyblizeniu u 1:10000 noworodkéw urodzonych w
Irlandii P6tnocnej. Choroba ta uniemozliwia niemowletom wykorzystanie ttuszczéw
jako zrédta energii, co moze stac sie przyczyng powaznych choréb, a nawet Smierci.

Badanie przesiewowe pozwala na wczesne rozpoznanie niedoboru MCAD, co
umozliwia wprowadzenie wtasciwej diety i reqularnego odzywiania. Zapobiega to
powaznym stanom chorobowym i zapewnia prawidtowy rozwoj dzieciom cierpigcym
na niedob6r MCAD.

Badanie noworodkéw w kierunku niedoboru MCAD jest niezmiernie wazne. Pozwala
na rozpoznanie choroby przed nagtym i gwattownym pogorszeniem sie stanu
dziecka.

Przypadki niedoboru MCAD w rodzinie

Przed porodem nalezy poinformowac pracownika stuzby zdrowia (potoznika lub
potozng) o przypadkach niedoboru MCAD wystepujgcych w rodzinie matki lub ojca
dziecka. Przyszta mama zostanie skierowana do lekarza genetyka, ktory bedzie w
stanie odpowiedzie¢ na pytania i wyjasni¢ wszelkie watpliwosci.

Lekarz moze zaleci¢ wykonanie wczesnego badania przesiewowego noworodka.
Szczegotowe informacije dotyczgce wczesnego badania przesiewowego oraz
wszelkich szczegdlnych dziatan, ktore nalezy przeprowadzi¢ po porodzie, zostajg
zapisane w podrecznym protokole potozniczym.

W przypadku zalecenia wczesnego badania przesiewowego, potozna/pielegniarka
pobiera niewielkg probke krwi z piety noworodka na specjalng bibute testowg
oznaczong napisem “przypadki niedoboru MCAD w rodzinie”. Probka zostaje
pobrana w 24—-48 godzinie zycia dziecka, a wyniki badania sg dostepne w ciggu 48
godzin.

Noworodki poddane wczesnemu badaniu przesiewowemu ze wzgledu na przypadki
wystepowania niedoboru MCAD w rodzinie, powinny zosta¢ poddane rutynowym
badaniom przesiewowym z krwi wiosniczkowej po ukonczeniu pigtego dnia zycia.

W przypadkach wystepowania niedoboru MCAD w rodzinie, niemowleta powinny
spozywac odpowiednig ilos¢ mleka. Niemowleta urodzone o czasie powinny by¢
karmione co cztery godziny, a wczesniaki co trzy godziny. Noworodki karmione
piersig narazone sg na szczegolne niebezpieczenstwo w ciggu pierwszych 72
godzin zycia, ze wzgledu na ilos¢ i sktad mleka matki w tym okresie. Zaleca sie
uzupetnianie ich diety mlekiem modyfikowanym, dopoki ilos¢ mleka matki nie
ustabilizuje sie.
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Czy badanie przesiewowe z krwi wtosniczkowej umozliwia wykrycie
innych choréb?

Badanie przesiewowe z krwi wtosniczkowej pozwala na rozpoznanie innych rzadkich
chordb takich jak homocystynuria.

W jaki sposéb potoznal/pielegniarka pobiera probki krwi
witosniczkowej?

Potozna/pielegniarka naktuwa piete noworodka za pomocg specjalnego przyrzadu
do pobierania krwi na krgzek bibuty. Naktucie bywa nieprzyjemne i dziecko moze
zaczgc ptakac.

Jak mozesz poméc?
+ Zadbaj, aby noworodkowi byto ciepto i wygodnie.
* Przygotuj sie do nakarmienia/przytulenia noworodka.

Czy pobieranie krwi trzeba powtarzac¢?

Zdarza sie, ze potozna lub pielegniarka sSrodowiskowa proszg o zgode na ponowne
pobranie krwi z piety dziecka, ze wzgledu na niewystarczajgcg ilo$¢ krwi pobranej do
pierwszego badania lub jego niejednoznaczny wynik. Wyniki ponownych badan sg
zwykle w normie.

Zaleca sie przeprowadzanie badan przesiewowych

Stanowczo zaleca sie przeprowadzanie badan przesiewowych w kierunku
wszystkich wskazanych powyzej schorzen. Badania nie sg jednak obowigzkowe.
Nalezy poinformowac potozng o niewyrazeniu zgody na poddanie noworodka tym
badaniom. Wszelkie decyzje zostang odnotowane w aktach oraz ksigzeczce zdrowia
dziecka zwanej "czerwong ksigzeczkg”.

Jakiekolwiek watpliwosci, czy dziecko zostato poddane badaniom przesiewowym,
powinny zostac zgtoszone potoznej lub lekarzowi rodzinnemu.

W jaki sposob przekazywane sg wyniki badan?

Wyniki badan najczesciej nie odbiegajg od normy, co oznacza, ze u wiekszosci
dzieci nie zostaje wykryte zadne z powyzszych schorzen. Rodzice dziecka sg zwykle
informowani o wynikach badan przesiewowych przez lekarza. Zostajg one
odnotowane w ksigzeczce zdrowia dziecka, zwanej “czerwong ksigzeczkg”, przed
ukonczeniem przez dziecko 6smego tygodnia zycia.

Brak wynikow po uptywie tego okresu nalezy zgtosi¢ pielegniarce srodowiskowe;.
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Jezeli istnieje podejrzenie o mozliwo$¢ rozpoznania ktoregokolwiek ze
wspomnianych powyzej schorzen, dziecko zostaje poddane dalszym badaniom w
celu potwierdzenia wynikéw. Informacje na ten temat sg zwykle przekazywane
rodzicom w ciggu 3-4 tygodni od przeprowadzenia poczgtkowego badania.

Celem badan przesiewowych jest zdiagnozowanie dzieci, u ktérych zachodzi
zwiekszone prawdopodobienstwo wystgpienia wspomnianych powyzej chorob.
Wyniki badan przesiewowych nie dajg jednak 100% pewnosci.

Co dzieje sie z prébkami krwi wtosniczkowej niemowlat po
zakonczeniu badania?

Po zakonczeniu badania prébki krwi wiosniczkowej noworodkéw sg przechowywane
przez okres pieciu lat i mogg zosta¢ wykorzystane do:

» potwierdzenia wynikéw lub przeprowadzenia innych badan zaleconych przez
lekarza

» doskonalenia programu badan przesiewowych

* monitorowania zdrowia publicznego oraz badah majgcych na celu poprawe
zdrowia dzieci i rodzin w Wielkiej Brytanii. Dziatania te sg anonimowe, wiec
tozsamosc¢ dziecka nie zostaje ujawniona.

Probki krwi wiosniczkowej wykorzystywane sg zgodnie z regulaminem dostepnym u
potoznej. Mozna sie z nim rowniez zapoznac na stronie internetowej:
https://www.gov.uk/government/publications/newborn-blood-spot-screening-code-of-practice-for-

the-retention-and-storage-of-residual-spots

Niewykluczone, ze osoby prowadzgce badania zaproszg Ciebie lub Twoje dziecko
do udziatu w badaniach powigzanych z programem badan przesiewowych z krwi
wiosniczkowej. Nalezy powiadomic¢ potozng o niewyrazeniu zgody na udziat w takich
badaniach.

Informacje dotyczgce przypadkow wystepowania niedoboru MCAD w rodzinie
mozna znalez¢ na stronie internetowej:
www.nrls.npsa.nhs.uk/alerts/?entryid45=132858

Ttumaczenie niniejszej ulotki mozna uzyskac od potoznej lub na stronie internetowe;j:
www.publichealth.hscni.net
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Informacje lokalne:

Wszystkie rejestry dotyczgce badan przesiewowych z krwi wtosniczkowej noworodkow
sg zgodne z wymogami Ustawy o ochronie danych osobowych z 1998 r.

Niniejsza ulotka zostata sporzgdzona w oparciu o rzetelne badania naukowe oraz
opinie rodzicow i lekarzy.

Zostata wydana w Irlandii Pétnocnej za zgodg Centrum Programu Badan
Przesiewowych w Wielkiej Brytanii.
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