Badania przesiewowe noworodkow

Dla zdrowia
dziecka
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Dlaczego moje dziecko
jest badane?

Aby upewnic sie, ze jego stan
zdrowia jest mozliwie najlepszy.
Badanie krwi dostarcza waznych
informacji na temat zdrowia dziecka,
ktérych rodzic ani lekarz nie
mogliby uzyska¢ w inny sposéb.
Program Badan Przesiewowych
Noworodkéw pozwala rozpoznadé

u niemowlat wystepowanie rzadkich,
ale uleczalnych choréb, ktére

nie wywotujg natychmiastowych
objawéw. Dzieki wczesnej diagnozie
i leczeniu mozna czesto zapobiec
powaznym chorobom, a nawet
Smierci, dlatego zbadanie préobek
pobranych od dziecka i przekazanie
wynikéw lekarzowi jest niezwykle
istotne. O wyniki badan dziecka
mozna zapytac lekarza dziecka.

Czy badania przesiewowe
noworodkow to nowa
koncepcja?

Nie. Kazdy stan realizuje wtasny
program badan przesiewowych
noworodkéw. Program w stanie
Nowy Jork dziata od 1965 roku na
mocy ustawy o zdrowiu publicznym.
Niektére choroby moga zaatakowacd
dziecko bardzo wczesnie — nawet
w ciggu pierwszych kilku dni zycia.
Leczenie przynosi najlepsze efekty,
gdy choroba zostanie wczesnie
wykryta i zdiagnozowana.

Pod katem ilu choréb
badane jest moje
dziecko?

Od 1965 roku liczba ta wzrosta od
jednej do ponad 45 choréb. Zostaty
one wymienione w tej broszurze.
Wprawdzie sg to rzadkie choroby, ale
diagnozuje sie je codziennie u1na

300 dzieci urodzonych w stanie Nowy
Jork. Wiekszo$¢ z nich jest powazna
i moze nawet prowadzi¢ do $mierci.
Niektdre z nich — jesli nie zostang
wykryte i nie bedg odpowiednio
leczone — moga spowolnic

rozwéj dziecka, spowodowacd
niepetnosprawnosc intelektualna,
zwiekszy¢ ryzyko infekgji lub
doprowadzi¢ do innych probleméw.
Dlatego:

wczeshe leczenie

jest bardzo wazne!

Ale moje dziecko wydaje
sie zupetnie zdrowe.
Czy wobec tego badania
sg potrzebne?

Tak. Wiekszos$¢ niemowlat, u ktérych
wykrywa sie chorobe w ramach
Programu Badan Przesiewowych
Noworodkdéw, nie wykazuje zadnych
objawéw zaraz po urodzeniu

i wyglada zdrowo. Dzieki specjalnym
badaniom laboratoryjnym jestesmy
w stanie okresli¢, czy dziecko

moze miec jedna z tych choréb

i poinformowac lekarza o potrzebie
przeprowadzenia dodatkowych
badan i zapewnienia mu specjalnej
opieki. W wiekszosci przypadkéw
bardzo wazne jest, aby rozpoczg¢
leczenie, zanim dziecko wykaze
symptomy lub zachoruje. Wiele z tych
choréb ma podtoze genetyczne

i dziedziczy sie je po rodzicach.

Kazde dziecko ma dwa zestawy
gendéw — jeden od matki, a drugi

od ojca. Czasami problem dotyczy
tylko jednego zestawu gendw,

ale poniewaz z drugim wszystko jest
w porzadku, dziecko nie jest chore.
Takie dzieci nazywa sie nosicielami.
Wprawdzie wéwczas dziecko nie
choruje, ale oznacza to, ze co



najmniej jedno z rodzicéw, a czasami
obydwoje, rowniez jest nosicielem.
Badania przesiewowe noworodkdéw
moga w okreslonych przypadkach
zidentyfikowac nosicieli niektérych
choréb genetycznych, ale program
nie jest przeznaczony do wykrywania
wszystkich nosicieli. Jesli dziecko
jest nosicielem, nalezy skorzystac¢

z poradnictwa genetycznego,
poniewaz wiekszosc rodzicow, ktorzy
sq nosicielami, nie zdaje sobie z tego
sprawy. Doradcy pomogq zrozumiec
uzyskane informacje.

Ale dzieci w naszej
rodzinie nigdy nie miaty
takich problemoéw.

Rodzice, ktérzy mieli juz zdrowe
dzieci, nie spodziewaja sie zadnych
problemoéw i czesto maja racje.
Istnieje jednak szansa, ze choroba
wystapi u kolejnego dziecka. Kazda
z tych choréb jest bardzo rzadka i sg
duze szanse, ze dziecko nie bedzie
na nig chorowad, ale codziennie
wykrywa sie je w sumie u 1 na 300
dzieci urodzonych w stanie Nowy
Jork. Negatywny wynik badania
przesiewowego noworodka nie
gwarantuje, ze w przypadku kolejnych
dzieci bedzie podobnie. Niektére
dzieci i rodzice moga by¢ nosicielami
choréb, nawet jesli nikt w rodzinie

na nie choruje. Wiele rodzin korzysta
z poradnictwa genetycznego, aby
lepiej zrozumie¢, na jakie ryzyko
narazone sg ich przyszte dzieci

i inni cztonkowie rodziny. Nalezy
réwniez pamietac, ze podczas
badan przesiewowych noworodkow
NIE MOZNA wykryc wszystkich
dzieci, ktdre sqg nosicielami choréb
genetycznych. Test z zatozenia
wykrywa wiekszos¢ dzieci, u ktérych
wystepujg dane choroby genetyczne.

Jak przebiega badanie?

Wszystkie testy wykonuje sie na matej
probce krwi pobranej przez naktucie
piety dziecka. Krew umieszcza sie na
specjalnej bibule filtracyjnej. Prébke
pobiera sie zwykle 24-36 godzin

po porodzie. Nastepnie wysyta sie

ja do zbadania do laboratorium

w Stanowym Wydziale Zdrowia

w Albany.

Kiedy otrzymam wyniki?
Nalezy pamieta¢ o podaniu
pielegniarce w szpitalu imienia

i nazwiska oraz danych gabinetu
lekarskiego lub przychodni

dziecka. Wskazany lekarz zostanie
poinformowany o wynikach

i natychmiast skontaktuje sie

z rodzicem, jesli co$ bedzie nie

tak. Dla pewnosci warto zapytad

o wyniki podczas pierwszego badania
dziecka u lekarza lub w przychodni.
Pielegniarka w szpitalu powinna
przekazac rézowy formularz, na
ktérym bedzie napisane, jak odebraé
wyniki badan od lekarza dziecka.

Czy negatywny wynik
wszystkich badan
oznacza, ze dziecko
bedzie zdrowe?

Program Badan Przesiewowych
Noworodkéw pozwala wykry¢ tylko
kilka z wielu choréb, na ktére moze
by¢ narazone dziecko. Oprécz tego

z pewnych przyczyn nie zawsze udaje
sie rozpoznac wszystkie chore dzieci.
Nalezy zabra¢ dziecko do lekarza

lub przychodni na wszystkie badania
kontrolne. Nalezy takze monitorowacd
wszystkie niespodziewane objawy

i zachowania u dziecka i natychmiast
powiadomi¢ lekarza, jezeli co$ wydaje
sie nie w porzadku.



Negatywny wynik badania
przesiewowego noworodka nie
gwarantuje, ze kolejne dzieci nie
zachorujg. Dodatkowo podczas
badan przesiewowych noworodkéw
NIE MOZNA wykryé wszystkich
dzieci, ktére sg nosicielami choréb
genetycznych. U nosicieli wystepuje
jedna mutacja genu, ale sa oni
zdrowi. Dzieci i ich rodzice moga by¢
nosicielami, mimo ze w rodzinie nikt
nie chorowat. Wiele rodzin korzysta
z poradnictwa genetycznego, aby
lepiej zrozumiec ryzyko zwigzane

badania dziecka réwniez jest
nieprawidtowy. W bardzo rzadkich
przypadkach, kiedy dziecko moze
bardzo szybko zachorowad, lekarz
natychmiast rozpoczyna leczenie,
wcigz czekajgc na wyniki drugiej
serii badan. Jesli rodzic zostanie
poinformowany o koniecznosci
przeprowadzenia ponownego
badania, powinien przynies¢ dziecko
jak najszybciej, aby mozna byto
natychmiast wykona¢ powtérne
badanie w celu ustalenia, czy
wymagane jest leczenie.

1 na 300 dzieci urodzonych kazdego
dnia w stanie Nowy Jork cierpi na

jedna z chordéb objetych badaniem!

z byciem nosicielem, na ktére
narazone sg ich przyszte dziecii inni
cztonkowie rodziny.

Czy powtérne badanie
oznacza, ze moje
dziecko moze miec

jakas chorobe?
Niekoniecznie. Przeprowadzenie
powtdérnego badania moze by¢
konieczne z wielu powoddw.
Najczestszym jest nieprawidtowe
umieszczenie krwi na specjalnej bibule
filtracyjnej. Zazwyczaj nie oznacza to,
ze z dzieckiem jest cos$ nie tak. Trzeba
po prostu jak najszybciej pobrac
kolejng prébke krwi.

Jezeli wyniki pierwszego testu
wskazujg na problem, nie uznaje sie
ich za ostateczne, dopdki badania
przesiewowe nie zostang wykonane
ponownie. Do tego potrzebna jest
nowa prébka krwi. Na ogét lekarz
omawia potrzebe przeprowadzenia
dalszych badan diagnostycznych
dopiero wtedy, gdy drugi wynik

Co jesli dziecko ma jedng
z tych choréb?

Wszystkie wymienione choroby
poddaje sie leczeniu, ktére moze
ztagodzic ich skutki.

Czasami mozna catkowicie zapobiec
objawom, jesli wczesnie rozpocznie
sie specjalng diete lub inng

terapie. W przypadku wiekszosci

z tych choréb leczenie jest bardzo
skomplikowane, a opieke medyczna
powinien koordynowac lekarz
specjalizujgcy sie w danej chorobie.

Moje dziecko jest chore.
Czy moje przyszte

dzieci tez beda miaty

te chorobe?

To zalezy od choroby. Wiekszos¢

z tych choréb ma podtoze
genetyczne i jest dziedziczona przez
dzieci po rodzicach. Negatywny wynik

badania przesiewowego noworodka
nie gwarantuje, ze kolejne dzieci



nie zachoruja. Dodatkowo podczas
badan przesiewowych noworodkéw
NIE MOZNA wykry¢ wszystkich
dzieci, ktére sg nosicielami choréb
genetycznych. U nosicieli wystepuje
jedna mutacja genu, ale sg oni
zdrowi. Dzieci i ich rodzice moga by¢
nosicielami, mimo ze w rodzinie nikt
nie chorowat. Wiele rodzin korzysta
z poradnictwa genetycznego, aby
lepiej zrozumied, w jaki sposéb
dziecko zachorowato oraz poznaé
ryzyko zwigzane z chorobag i byciem
nosicielem, na ktére narazone sa

ich przyszte dzieci i inni cztonkowie
rodziny. Niektére choroby nie sg
dziedziczone. Na przyktad wrodzona
niedoczynnosc tarczycy ma wiele
przyczyn, natomiast zakazenie HIV
wywotuje wirus, a nie mutacja genu.

Dlaczego moje dziecko jest
badane pod katem HIV?

Badamy dziecko na obecnos$é
przeciwciat HIV. Jesli wynik badania
jest pozytywny, oznacza to, ze matka
ma wirusa i chcemy mie¢ pewnos¢,
ze dziecko nie jest nim zarazone.
Wirus HIV moze zostac przeniesiony
przez zakazong matke na dziecko
przed jego urodzeniem, podczas
porodu lub w wyniku karmienia piersia.
W stanie Nowy Jork u wiekszosci
kobiet w cigzy przeprowadza sie
badanie pod katem HIV przed
urodzeniem dziecka. Najlepiej bytoby,
gdyby matka otrzymywata leki
podczas cigzy i porodu, aby chronié
dziecko przed zakazeniem HIV.

lle zaptace za badania?

Nic. Rodzina nie ponosi zadnych
kosztow badan.

Jak moge utatwicé
lekarzowi opieke nad
moim dzieckiem?

Przede wszystkim nalezy pamietaé

o podaniu pielegniarce ze szpitala,

w ktérym urodzito sie dziecko,
nazwiska lekarza dziecka, aby
umozliwi¢ ewentualny kontakt. W razie
zmiany lekarza prosimy o informacje
drogg mailowa lub telefoniczng (zob.
tyt broszury). Jezeli lekarz poprosi

o przyniesienie dziecka na powtdérne
badanie, nalezy zrobic to jak
najszybciej. Jezeli dziecko naprawde
jest chore, trzeba dziata¢ szybko.

Rodzice, ktérzy nie maja telefonu,
powinni podac lekarzowi numer
telefonu kogos, kto moze sie z nimi
natychmiast skontaktowac. Jezeli
rodzice przeprowadzg sie wkrétce

po urodzeniu dziecka, powinni
natychmiast podac nowy adres
swojemu lekarzowi lub przychodni.
Lekarz bedzie wéwczas wiedziat, jak
sie z nimi skontaktowad, jezeli dziecko
bedzie potrzebowato kolejnych badan
lub leczenia.

Czas jest niezwykle istotny. Rodzice
mogg poméc Programowi Badan
Przesiewowych Noworodkéw

w zapewnieniu mozliwie najlepszego
stanu zdrowia dziecka, umozliwiajgc
lekarzowi kontakt ze soba.

Trzymaj reke na pulsie: odbierz od

lekarza wyniki badan dziecka!

Wiecej informacji na temat badan
przesiewowych noworodkéw znajduje sie na
naszej stronie internetowe)j.



Choroby wykrywane w Programie Badan
Przesiewowych Noworodkéw stanu Nowy Jork

Grupa Choroby
Wrodzony przerost nadnerczy (CAH)

Wrodzona niedoczynnos$c tarczycy (CH)

Choroba Hb SS (anemia sierpowata)
Choroba Hb SC

Choroba Hb CC

Inne hemoglobinopatie

Narazenie na HIV

Homocystynuria (HCY)

Hipermetioninemia (HMET)
Choroby zwigzane  Choroba syropu klonowego (MSUD)

z aminokwasami Fenyloketonuria (PKU) i hiperfenyloalaninemia
(HyperPhe)

Tyrozynemia (TYR-I, TYR-II, TYR-III)
Niedobdr translokazy karnityny-acylokarnityny (CAT)

Niedobdr palmitoilotransferazy karnitynowej typu |
(CPT-l) i Il (CPT-II)

Defekt wychwytu karnityny (CUD)

Niedobdr reduktazy 2,4-dienoilo-CoA (2,4Di)

Niedobdr dehydrogenazy 3-hydroksyacylo-CoA
dtugotancuchowych kwasoéw ttuszczowych (LCHAD)

Niedobdr dehydrogenazy acylo-CoA
Sredniotaricuchowych kwaséw ttuszczowych (MCAD)
Choroby zwigzane Niedobdr tiolazy ketoacylo-CoA $redniotaricuchowych
z utlenianiem kwasow kwaséw ttuszczowych (MCKAT)

tuszczowych Niedobér dehydrogenazy hydroksyacylo-CoA $rednio-/
krétkotarnicuchowych kwasoéw ttuszczowych (M/SCHAD)

Niedobdr mitochondrialnego biatka tréjfunkcyjnego
(TFP)

Niedobdr wielu dehydrogenaz acylo-CoA (MADD)
(zwana réwniez kwasica glutarowa typu Il (GA-II))

Niedobdr dehydrogenazy acylo-CoA
krétkotancuchowych kwasoéw ttuszczowych (SCAD)

Niedobdr dehydrogenazy acylo-CoA bardzo
dtugotancuchowych kwaséw ttuszczowych (VLCAD)




Grupa Choroby

Kwasica glutarowa typu | (GA-I)
Niedobdr liazy 3-HMG-CoA (HMG)
Niedobdr dehydrogenazy izobutyrylo-CoA (IBCD)

Kwasica izowalerianowa (IVA)

Kwasica metylomalonowa (MA)

Niedobdr dehydrogenazy 2-metylobutyrylo-CoA
(2-MBCD)

Choroby zwigzane Niedobdr karboksylazy 3-metylokrotonylo-CoA (3-MCC)
z kwasami Kwasica 3-metyloglutakonowa (3-MGA)

organicznymi Niedobdr dehydrogenazy 2-metylo-3-hydroksybutyrylo-
CoA (MHBD)
Niedobdér mutazy metylomalonylo-CoA (MUT), niedobér
kofaktora kobalaminy A,B (Cbl A,B) i kobalaminy C,D
(Cbl C,D) oraz inne kwasice metylomalonowe (MMA)

Niedobdr mitochondrialnej tiolazy acetoacetylo-CoA
(niedobor beta-ketotiolazy) (BKT)

Mnogi niedobér karboksylazy (MCD)

Kwasica propionowa (PA)

Argininemia (ARG)

Argininobursztynuria (ASA)

Cytrulinemia (CIT)

Adrenoleukodystrofia (sprzezona z chromosomem X)
Niedobdr biotynidazy (BIOT)

Mukowiscydoza (CF)

Galaktozemia (GALT)

Niedobdr metylotransferazy kwasu guanidynooctowego
(GAMT)

Choroba Krabbego
Mukopolisacharydoza typu | (MPS I)

Choroby cyklu
mocznikowego

Choroba Pompego

Ciezkie skojarzone niedobory odpornosci (SCID)

Rdzeniowy zanik miesni (SMA)

Wiecej informacji na temat Programu Badan Przesiewowych Noworodkdw stanu
Nowy Jork oraz choréb znajdujacych sie w panelu mozna znalez¢ na naszej
stronie internetowej pod adresem www.wadsworth.org/programs/newborn



Program Badan Przesiewowych Noworodkéw stanu Nowy Jork jest
ustugg $wiadczong przez Stanowy Wydziat Zdrowia na rzecz rodzin
z noworodkami.

Wazne: Masz pytania na temat badan przesiewowych noworodkéw?
Chcesz przekazac¢ nam dane lekarza dziecka? Napisz, zadzwon lub
wejdZ na naszg strone internetowa:

Newborn Screening Program
Wadsworth Center

New York State Department of Health
P.O. Box 22002

Albany NY 12201-2002

E-mail: nbsinfo@health.ny.gov

www.wadsworth.org/programs/newborn

Szanowni Rodzice!

Probki pobrane od Waszego dziecka bedq
przechowywane przez Program Badan Przesiewowych
Noworodkdw przez okres do 27 lat w bezpiecznych
warunkach, z zachowaniem scistej kontroli dostepu.
W razie potrzeby i za Waszq zgodqg probki mogq

by¢ wykorzystane do celdw diagnostycznych

u Waszego dziecka. Czesc probki zostanie rowniez
pozbawiona wszelkich informacji, ktore mogtyby
postuzyc do identyfikacji dziecka i moze zostac
wykorzystana w badaniach naukowych dotyczqcych
zdrowia publicznego, ktdre zostaty zweryfikowane

i zatwierdzone przez komisje nadzorujgcq zgodnosc
z obowiqzujgcym prawem i wytycznymi etycznymi.
Mozna zazgdac zniszczenia probek dziecka lub
zabronic ich wykorzystania w badaniach naukowych
dotyczqcych zdrowia publicznego. Aby uzyskac
szczegotowe instrukcje na ten temat, wystarczy
zadzwonic pod numer telefonu (518) 473-7552.

Na naszej stronie internetowej mozna znalezZc wiecej
informacji lub pobrac kopie formularza, ktory jest
potrzebny do ztozenia pisemnej prosby. Uwaga: na
Zqdanie rodzicow catkowicie niszczymy probki. Jest to
Jjednak mozliwe dopiero 8 tygodni po porodzie.
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