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Novorodeneckeé vysetrenie krvi vasho
babatka

V prvom tyzdni po narodeni vam bude ponuknuté vySetrenie krvi vasho babatka.

Preco by mali byt’ babatka vysetrené?
VysSetrenim krvi novorodencov je mozné u babatiek zistit' zriedkave, ale vazne
ochorenia.

U vacsiny vySetrenych babatiek nebude zistené Ziadne z tychto ochoreni, ale pre
maly pocCet tych, u ktorych zistené budu, su prinosy vySetrenia obrovské. Skora
lieCba dokaze zlepsSit ich zdravotny stav a zabranit vaznemu poskodeniu alebo
dokonca umrtiu.

Co sa u novorodencov vysetruje?

V&etkym babatkam v Severnom irsku sa poskytuje vySetrenie na fenylketonuriu,
vrodenu hypotyredzu, cysticka fibrozu, poruchy erytrocytov a deficit MCADD (deficit
acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin so stredne dlhym retazcom).

Fenylketonuria

Priblizne 1 zo 6 000 deti narodenych v Severnom irsku ma fenylketonuriu (FKU).
Babatka s touto dediCnou poruchou nie su schopné vo svojej potrave spracovat
latku nazyvanu fenylalanin. Ak sa tieto babatka nelie€ia, vyvinie sa u nich vazne,
nezvratné mentalne postihnutie.

Vdaka vySetreniu je mozné babatka trpiace touto poruchou vcas liecit
prostrednictvom Specialnej diéty, ktora zabrani tazkému poskodeniu a umozni im
viest’' normalny Zivot.

Ak sa babatka nevysetria, ale neskdr sa u nich zisti FKU, méZe byt prili$ neskoro na
Specialnu diétu, ktorou by sa dosiahol skutocny rozdiel.

Vrodena hypotyredza

Priblizne 1 z 3 000 deti narodenych v Severnom irsku ma kongenitalnu (vrodenu)
hypotyredzu (KH). Babatka s KH nemaju dostatok tyroidnych hormoénov. Bez tohto
hormdnu sa ich rast nevyvija spravne a méze sa u nich vyvinut vazne, trvalé telesné
a mentalne postihnutie.
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Vdaka vysSetreniu je mozné babatka trpiace touto poruchou vé€as lie€it’ tabletami
tyroxinu, ¢im sa zabrani vaznemu poskodeniu a umozni sa normalny vyvin dietata.

Ak sa babatka nevysetria, ale neskor sa u nich zisti KH, moze byt priliS neskoro na
to, aby sa predislo vaznemu postihnutiu.

Cysticka fibréza

Priblizne 1 z 2 500 deti narodenych v Severnom irsku mé cysticku fibrézu (CF). Tato
dedi¢na porucha mbze ovplyvnit travenie a pluca. Deti s CF tazko priberaju a ¢asto
mavaju infekcie dychacich ciest.

Vdaka vySetreniu je mozné babatka s CF vcas lieCit’ vysoko energetickou diétou,
liekmi a fyzioterapiou. Aj ked deti s CF mézu stale vazne ochoriet, skora lieCba im
ma pomaoct prezit dlhsi a zdravsi zivot.

Ak babatka nie su vySetrené na CF a maiju tuto poruchu, je mozné ich vysetrit
neskoér, ale pred jej zistenim mdézu rodicia prezit €as plny uzkosti.

VysSetrenie na CF zahfnha testovanie niektorych babatiek na najCastejSie zmeny
génov, ktoré spdsobuju toto ochorenie. To znamena, Ze vySetrenie moze zistit, u
ktorych babatiek je pravdepodobné, Ze su genetickymi nositelmi cystickej fibrozy.
Tieto babatka potrebuju dalSie vySetrenie, aby sa zistilo, €i su zdravym nositefom
alebo maju CF.

Poruchy erytrocytov

Priblizne jedno z 5 000 deti narodenych v Severnom irsku trpi poruchami erytrocytov
(PE). Tieto dedi¢né ochorenia maju vplyv na Cervené krvinky. Babatka s PE maju
Cervené krvinky, ktoré sa mézu zmenit’ do kosakovitého tvaru a upchat sa v malych
krvnych cievach. To mbzZe spbsobit’ bolest a poskodenie organizmu babatka, vaznu
infekciu alebo dokonca umrtie.

Vdaka vySetreniu je mozné babatkam s PE poskytnut skoru lieCbu vratane
oCkovania a antibiotik, ktora po pouceni rodi€ov pomdéze predist vaznemu ochoreniu
a umozni detom Zzit zdravsi Zivot.

VySetrenie mdze tiez odhalit, ktoré babatka su genetickymi nositefmi PE alebo inej
nezvyc€ajnej poruchy cervenych krviniek. Nositelia poruchy erytrocytov su zdravi a

nepotrebuju lie€bu. Vysetrenie zriedkavo odhali aj dalSie ochorenia, ako napriklad

talasémia (dedi¢na chudokrvnost), ktora mdze mat vplyv na Cervené krvinky.
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Deficit MCADD (deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin so stredne
dlhym ret'azcom)

Priblizne 1 zo 10 000 deti narodenych v Severnom irsku ma fenylketondriu (FKU).
Babatka s tymto dedi€nym ochorenim maju problémy so Stiepenim tukov, potrebnym
pre tvorbu energie pre fudské telo. To méze viest k vaznej chorobe alebo dokonca k
amrtiu.

Vdaka vysSetreniu sa u vacsiny babatiek zisti deficit MCADD v¢as, ¢o umozni
venovat zvlastnu pozornost ich vyZive, vratane kontroly ich pravidelného
stravovania. Touto starostlivostou je mozné predist vaZnemu ochoreniu a umoznit
babatkam s deficitom MCADD vyvijat' sa normalne.

VySetrenie babatiek na deficit MCADD je délezité preto, aby sa tato porucha zistila
eSte predtym, ako babatka nahle a vazne ochoreju.

Co ak sa v rodine v minulosti vyskytol deficit MCADD?

Ak sa vo vas$ej rodine alebo v rodine vasho partnera v minulosti vyskytol deficit
MCADD, mali by ste o tom pred narodenim vasho babatka informovat zdravotnych
odbornikov (pérodného lekéra alebo p6rodnu sestru), ktori sa o vas staraju. Bude
vam ponuknuté vySetrenie u odbornika na genetiku, ktory bude schopny odpovedat
vam na akékolvek otazky alebo prediskutovat’ akékolfvek vase obavy.

Mbze vam byt odporucené skoré vySetrenie vasho babatka. Podrobné informacie
ohladom skorého vySetrenia a akychkolvek Specialnych opatreni, ktoré bude
potrebné po narodeni vasho dietata vykonat, budu uvedené vo vasej vreckovej
poérodnej sprave.

V pripade, Zze vam bude odporucené skoré vySetrenie, pérodna alebo zdravotna
sestra odoberie malu vzorku krvi z paty vasho babatka na filtrany papierik oznaceny
ako ,Vyskyt deficitu MCADD v rodine v minulosti“. Stane sa tak 24 az 48 hodin po
porode a vysledky budu k dispozicii do 48 hodin po odbere vzorky.

Babatka, ktoré podstupia skoré vySetrenie z dévodu vyskytu deficitu MCADD v
rodine v minulosti, budu nadalej potrebovat’ obvyklé vySetrenie suchej kvapky krvi vo
veku piatich dni.

V pripade vyskytu deficitu MCADD v rodine v minulosti je délezité uistit sa, ze vase
dietatko ma dobry prisun mlieka. Babatko narodené v termine by sa malo kimit
kazdé Styri hodiny od narodenia a pred€asne narodené babatko kazdé tri hodiny.
Pre dojCené babatka existuju pocas prvych 72 hodin osobitné rizika z hladiska
mnozstva a zlozenia materského mlieka poc€as tohto obdobia. Preto sa odporuca,
aby takéto babatka dostavali doplnky umelého mlieka az do doby, ked nastane
dobry prisun materského mlieka.
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Odhali vysetrenie krvi v Severnom irsku este nieéo iné?
VysSetrenim suchej kvapky krvi je mozné zistit mnozstvo zriedkavych metabolickych
chordb, ako su napriklad homocystinuria.

Ako odoberie porodné/zdravotnéa sestra kvapky krvi?
Pbérodna/zdravotna sestra urobi pomocou Specialneho pristroja vpich do paty vasho
babatka a odoberie niekolko kvapiek krvi na filtracny papierik. Vpich do paty nemusi
byt prijemny a vase babatko mé&ze plakat.

Ako mézete pomoct?
« Uistite sa, Ze je vaSe babatko v teple a pohodli.
» Pripravte sa, aby ste svoje dietatko mohli nakfmit’ a/alebo pritulit’ si ho.

Je niekedy potrebny opakovany odber vzoriek krvi?

Je mozné, Ze vas bude pbérodna sestra alebo opatrovatefka kontaktovat a poziada
vas o odobratie druhej vzorky krvi z paty vasho babatka. M6ze to byt preto, ze
pbvodne nebolo odobraté dostatoné mnozstvo krvi alebo vysledok prvej analyzy bol
nejasny. Opakované vysledky su zvyC€ajne normalne.

Odporuéanie vysetrenia

VySetrenie vasho babatka na vSetky tieto ochorenia sa rozhodne odporuca, no nie je
povinné. Ak nechcete, aby bolo vase babatko vySetrené na niektoré alebo vSetky
tieto ochorenia, porozpravajte sa o tom s vasou pérodnou sestrou. VSetky vase
rozhodnutia budu zaznamenané do vasSich zdznamov a do osobného zdravotného
zaznamu vasho dietatka (,Red Book").

Ak si myslite, Ze vase babatko nebolo vysetrené a malo by byt, obratte sa na vasu
porodnu sestru alebo vSeobecného lekara.

Ako sa dozviete o vysledkoch?

Vacsina deti bude mat normalne vysledky, ktoré naznacuju, Ze sa u nich
nepredpoklada vyskyt Ziadneho z tychto ochoreni. Zdravotny odbornik zvy€ajne
informuje rodicov o vysledkoch vySetrenia a zaznamena ich do osobného
zdravotného zaznamu dietata (,Red Book*) predtym, ako dieta dovfsi vek osem
tyZdnov.

Ak ste neboli oboznameni s vysledkami do doby, ked vase babatko dovrsilo vek
osem tyzdnov, kontaktujte, prosim, vasu opatrovatelku.
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Ak je u vasho babatka podozrenie na jedno z tychto ochoreni, bude potrebovat
dalSie testy na potvrdenie vysledkov. Mali by ste byt kontaktovani do 3 az 4 tyzdnov
od uskuto€nenia prvého testu.

Ciefom vySetrenia je identifikovat babatka, u ktorych je vacsia pravdepodobnost
vyskytu tychto ochoreni. Presnost vySetrenia nie je 100%-na.

Co sa stane so vzorkami krvi vasho babitka po vysetreni?
Po vySetreni su vzorky krvi novorodencov uskladnené po dobu najmenej 5 rokov a
mozu byt pouzité na viaceré ucely:

* Na kontrolu vysledku alebo na iné testy odporu¢ené vasim lekarom.

* Na zdokonalenie programu vySetreni.

* Na sledovanie a vyskum verejného zdravotnictva v snahe zlepSit zdravie
babatiek a ich rodin v Spojenom kralovstve. V tomto pripade vase babatko
nebude identifikované a vy nebudete kontaktovani.

Pouzitie tychto vzoriek krvi sa riadi pracovnym poriadkom, ktory ziskate u vasej
porodnej sestry. MozZete tiez navstivit internetovu stranku:
https://www.gov.uk/government/publications/newborn-blood-spot-screening-code-of-practice-for-

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

Ojedinele sa méze stat, ze vas v buducnosti oslovia vyskumnici, aby ste sa vy alebo
vase dietatko zucastnili vyskumu spojeného s programom pre vzorky krvi. Ak si
nezelate, aby ste dostavali pozvanky na ucast vo vyskume, oznamte to, prosim,
vasej pbérodnej sestre.

Dalsie informacie o vyskyte deficitu MCADD v rodine v minulosti najdete na stranke:
www.nrls.npsa.nhs.uk/alerts/?entryid45=132858

O preklad tejto brozury poziadajte vasu pbérodnu sestru alebo nastivte stranku:
www.publichealth.hscni.net

Miestne informéacie:
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Vsetky zdznamy uchovavané v suvislosti s novorodeneckym vySetrenim krvi spifiaju
poziadavky Zakona o ochrane osobnych udajov z roku 1998.

Tato brozura je zalozena na vedeckych dékazoch vysokej kvality a nazoroch rodicov
a zdravotnych odbornikov.

Brozura bola v Severnom irsku vytladena s povolenim Centra programu vySetreni
novorodencov v Spojenom kralovstve (UK Newborn Screening Programme Centre).
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