“? Kiedy wykonywane sa badania?

® W 3-4 dniu po urodzeniu, w oddziale
noworodkowym od kazdego noworodka pobiera
sie kilka kropli krwi z pietki na specjalng bibute. Po
wyschnieciu  krwi, bibuty wysytane s3 do
odpowiedniego osrodka badan przesiewowych.

“? Kto wykonuje badania?

Wytgcznie specjalistyczne laboratoria
diagnostyczne, a catos¢ procedury koordynowana
jest przez Instytut Matki i Dziecka w Warszawie.

“? Jak sprawdzi¢ czy zostata pobrana krew do
® badania przesiewowego ? - WAZNE!

Przed opuszczeniem oddziatu noworod-
kowego nalezy sprawdzi¢ czy w Ksigzeczce Zdrowia
Dziecka jest naklejka z numerem identyfikacyjnym
i wpisang datg pobrania krwi.
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“? Czyikiedy nalezy powtérzy¢ pobranie krwi
od dziecka ?

Laboratorium diagnostyczne moze przysta¢ do Pani

list i bibute z kodem, z prosbg o powtdrzenie

pobrania krwi, w przypadkach gdy:

v wynik badania jest niejednoznaczny i badanie
wymaga powtdrzenia;

v dziecko miato transfuzje krwi przed pierwszym
pobraniem krwi;

v za pierwszym razem pobrana  zostata
niedostateczna ilos¢ krwi;

v dziecko miato bardzo niskg wage urodzeniowa.

“? Kto otrzymuje wyniki badan
przesiewowych ?
Wyniki badan u wiekszosci dzieci sg prawidtowe,
co oznacza brak podejrzenia o ktorgkolwiek

z diagnozowanych chordb. Informacja o wyniku
prawidtowym nie jest wysytana do rodzicow.
* BRAK WIADOMOSCI TO DOBRA WIADOMOSC*

Do rodzicow lub prawnych opiekunéw
wysytana jest listownie prosba o zgtoszenie sie
z dzieckiem do specjalistycznej poradni lub
oddziatu szpitalnego, gdy dziecko jest podejrzane o
jedng z badanych chordéb. Prosba o zgtoszenie sie
moze by¢ przekazana telefonicznie jesli podano
numer telefonu na bibule. Jednoczesnie o wyniku
badania powiadamia sie lekarza w poradni lub
oddziale szpitalnym.

Jezeli badanie byto wykonywane z pow-
térnego pobrania krwi, informacja o wyniku
zostaje wystana do rodzicow na adres wpisany na
bibute.

“? Czy test zapewnia wykrycie wszystkich
chorych noworodkoéw ?

Badania przesiewowe nie mogg zagwaran-
towaé 100% wykrywalnosci choréb objetych
diagnostyka. Jednak bardzo rzadko zdarza sie, ze u
chorego noworodka wynik badania
przesiewowego jest w normie.

“? Czy musze wyrazié zgode na badania ?

W przypadku mukowiscydozy, jeden z etapdéw
badania przesiewowego polega na analizie
molekularnej (genetycznej), dzieki ktorej zmniejsza
sie  wielokrotnie liczba dzieci wzywanych do
specjalistycznej poradni z podejrzeniem
mukowiscydozy.

W zwigzku z tym, Zze cze$s¢ chordb
diagnozowanych w badaniach przesiewowych
noworodkéw jest genetycznie uwarunkowana w
celu ich ostatecznego potwierdzenia konieczne sg
badania molekularne.

Zgodnie z prawem europejskim aby wykona¢
badanie molekularne konieczna jest zgoda rodzica
lub  opiekuna prawnego. Dlatego prosimy

o podpisanie zgody na badanie molekularne na
odwrocie bibuty do pobran.

€9 Jakie choroby s3 objete badaniami ?
Wszystkie noworodki w Polsce s badane
obligatoryjnie w kierunku fenyloketonurii (PKU),
wrodzonej niedoczynnosci  tarczycy  (WNT),
mukowiscydozy (CF) oraz 20 innych rzadkich
wrodzonych wad metabolizmu (WWM).

@ Mukowiscydoza (CF)

Jedno dziecko na okoto 2500 choruje na
mukowiscydoze. Mukowiscydoza powoduje prze-
wlekte choroby ptuc i zaburzenia przyswajania
pokarmu. Wiekszos¢ dzieci z mukowiscydozg stabo
przybiera na wadze i jest narazona na czeste
infekcje ptuc i oskrzeli powodujgce powazne
zagrozenie dla stanu zdrowia.

Woczesne rozpoznanie choroby umozliwia
rozpoczecie  leczenia  jeszcze  w  okresie
niemowlecym, co zapobiega niedozywieniu oraz
istotnie  tagodzi  przebieg choroby drdg
oddechowych.

@ Fenyloketonuria (PKU)

Jedno dziecko na okoto 8 000 noworodkéw
rodzi sie z fenyloketonurig. We krwi tych dzieci
gromadzi sie fenyloalanina, jeden ze sktadnikow
pozywienia (mleka, miesa, jaj, ryb, itp.). Badanie
przesiewowe pozwala wykryé podwyzszone
stezenie fenyloalaniny we krwi dziecka, ktére
zaburza prawidlowy rozwdéj mdzgu. Brak
wczesnego  leczenia  prowadzi czesto do
powaznego, nieodwracalnego uposledzenia
umystowego.

Leczenie polega na stosowaniu diety o matej
zawartosci fenyloalaniny i musi byé rozpoczete
w pierwszych tygodniach zycia oraz kontynuowane
przez nastepne lata. Codzienne stosowanie diety
zapewnia prawidtowy rozwdj dziecka.



@ Wrodzona niedoczynnos¢ tarczycy (WNT)

(Hipotyreoza)

Jedno dziecko na okoto 3500 rodzi sie
z niedoczynnoscig tarczycy. We krwi chorego
dziecka jest zbyt niskie stezenie tyroksyny,
hormonu wydzielanego przez tarczyce, ktory jest
niezbedny dla prawidtowego rozwoju dziecka. Brak
tego hormonu powoduje zaburzenia rozwoju
i moze prowadzi¢ do powaznego, trwatego
uposledzenia fizycznego i umystowego.

Badanie przesiewowe umozliwia wigczenie
wczesnego leczenia tyroksynag, ktore zapobiega
trwatym zmianom i zapewnia prawidtowy rozwdj
dziecka.

@ Rzadkie wady metabolizmu (WWM)

Jedno dziecko na okoto 15.000-150.000 rodzi
sie z rzadkg wrodzona wadg metabolizmu biatek,
ttuszczow lub  weglowodandw. Wskutek bloku
enzymatycznego we krwi tych dzieci gromadzg sie
substancje ktére nie ulegajg dalszym przemianom
metabolicznym. Prowadzi to czesto do burzliwych
objawéw przypominajgcych zatrucie, takich jak np.
wymioty, wiotkos$¢, bezdechy, zaburzenie funkcji
réznych narzagdow, az do $pigczki i zgonu.

Badanie przesiewowe umozliwia wykrycie
choroby u noworodka, jeszcze zanim ujawnig sie
jej objawy, co znakomicie poprawia rokowania.

Leczenie jest kompleksowe, polega gtéwnie
na stosowaniu specjalnej diety specyficznej dla
danej wrodzonej wady metabolizmu.

@ Rysunek bibuty do pobran krwi

Dane matki
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Wyrazam zgode na wykonanie, w ramach
badan przesiewowych, diagnostycznychtestow
molekularnych z krwi pobranej na bibute.

Imie i nazwisko matki (prawnego opiekuna)

Data i czytelny podpis

Ulotka sfinansowana ze srodkéw bedacych w dyspozyciji
Ministerstwa Zdrowia w ramach programu zdrowotnego
pn.: ,Program Badan Przesiewowych Noworodkow w
Polsce na lata 2009-2014"

Instytut Matki i Dziecka, 2014-05-26

Instytut Matki i Dziecka

Zaktad Badan Przesiewowych
Warszawa
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http://przesiew.imid.med.pl

Bapania Przesiewowe Noworobkow
w Kierunku CHor6B WRoODZONYCH

Badanie ma na celu wykrycie dzieci, ktore
sg obcigzone jedng z choréb wrodzonych.
Choroby te nie dajg widocznych objawodw
w wieku noworodkowym, ale mogg miec
powazne nastepstwa w postaci opdznienia
rozwoju fizycznego i/lub trwatego uposledzenia
umystowego.

Identyfikacja chorego dziecka w okresie
noworodkowym, za pomoca testow
biochemicznych, daje mozliwos¢ rozpoczecia
wczesnego leczenia, co pozwala zapobiec
ciezkim powiktaniom oraz poprawia jakos¢
zycia.

Badania przesiewowe obejmujg choroby
wystepujgce raz na kilka lub kilkadziesiat
tysiecy urodzen i prawdopodobienstwo, ze
Pani dziecko okaze sie chore jest bardzo mate.

Badania przesiewowe s3 obowigzkowe
i bezptatne dla wszystkich noworodkéw
urodzonych w Polsce.

Badanie przesiewowe nie stanowi Zadnego
zagrozenia dla dziecka.


http://przesiew.imid.med.pl/

