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BADANIA PRZESIEWOWE NOWORODKOW
W KIERUNKU CHOROB WRODZONYCH

Badanie przesiewowe noworodkow jest waznym
badaniem profilaktycznym majgcym na celu wczesne
wykrycie dzieci obcigzonych jedng z chordb
wrodzonych. Choroby te nie dajg widocznych
objawéw w wieku noworodkowym, ale mogg mieé
powazne nastepstwa w postaci opdznienia rozwoju
fizycznego i/lub trwatego uposledzenia umystowego.

Tylko wczesna identyfikacja chorego dziecka
i szybkie rozpoczecie leczenia pozwala zapobiec
wystgpieniu  nieodwracalnych  powiktan  oraz
poprawic jakosc¢ zycia dziecka.

W Polsce badania przesiewowe wykonywane sg
bezptatnie dla wszystkich noworodkéw, w ramach
programu polityki zdrowotnej panstwa na zlecenie
Ministra Zdrowia. Obecnie programem badan
przesiewowych objete jest 30 choréb wrodzonych.
Rocznie w Polsce z tymi chorobami rodzi sie okoto
400 dzieci.

Badania wykonywane s3 wyfacznie
w specjalistycznych laboratoriach diagnostycznych
(w osrodkach badan przesiewowych), a catos¢
procedury koordynowana jest przez Instytut Matki
i Dziecka w Warszawie.

Badanie przesiewowe nie stanowi zadnego
zagrozenia dla dziecka.

“? Kiedy wykonywane sg badania?

* Pomiedzy 48 a 72 godzing od urodzenia, 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.

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

Przed opuszczeniem oddziatu noworodkowego
nalezy sprawdzi¢ czy w Ksigzeczce Zdrowia Dziecka jest
naklejka z numerem identyfikacyjnym i wpisang datg
pobrania krwi.
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Pobrano dnia:

“? Czyikiedy nalezy powtérzy¢ pobranie krwi od
dziecka ?

Laboratorium diagnostyczne moze przysta¢ do Pani list

i bibute z kodem, z prosbg o powtdérzenie pobrania krwi,

w przypadkach gdy:

v wynik badania jest niejednoznaczny i badanie wymaga
powtdrzenia;

v’ dziecko miafto transfuzje krwi przed pierwszym
pobraniem krwi;

v’ za pierwszym razem pobrana zostata niedostateczna
ilosé krwi;

v’ dziecko miato bardzo niskg wage urodzeniowa.

“ Kto otrzymuje wyniki badan przesiewowych ?
L]

Wyniki badan u wiekszosci dzieci sg prawidtowe, co
oznacza brak podejrzenia o ktorgkolwiek
z diagnozowanych choréb. Informacja o wyniku
prawidtowym nie jest wysytana do rodzicow.

- BRAK WIADOMOSCI TO DOBRA WIADOMOSC -

Jezeli badanie byto wykonywane z powtdrnego
pobrania krwi, informacja o wyniku zostaje wystana do
rodzicéw lub opiekundéw prawnych na adres wpisany na
bibute.

Jezeli dziecko jest podejrzane o jedng z chordb
wrodzonych, rodzice lub opiekunowie prawni s3

powiadamiani (listownie lub telefonicznie, jezeli podany
zostat numer telefonu na bibule) o koniecznosci
zgtoszenia sie z dzieckiem do specjalistycznej poradni lub
oddziatu szpitalnego. Jednoczesnie o wyniku badania
powiadamia sie lekarza w specjalistycznej poradni lub
oddziale szpitalnym.

“? Czy test zapewnia wykrycie wszystkich chorych
noworodkdw ?

Badania przesiewowe nie mogg zagwarantowa¢ 100%
wykrywalnosci chordb objetych diagnostyka. Jednak
sytuacja, ze chory noworodek nie zostaje wykryty
w badaniach przesiewowych zdarza sie bardzo rzadko.

“? Czy trzeba wyrazi¢ zgode na badania
molekularne ?

Badania przesiewowe noworodkéw wykonywane
sg w oparciu o testy biochemiczne oraz genetyczne:
rdzeniowy zanik miesni (SMA), mukowiscydoza (CF).
Poniewaz jednak wiekszo$s¢ chordb diagnozowanych
w tych badaniach jest genetycznie uwarunkowana,
w celu ich ostatecznego potwierdzenia lub réznicowania
podtypéw np. fenyloketonuria (PKU), konieczne s3a
badania molekularne.

Zgodnie z prawem aby wykona¢ takie badanie
u noworodka wymagana jest zgoda rodzica lub opiekuna
prawnego. Zgode te wyraza sie sktadajgc podpis na
rewersie bibuty do pobran krwi (wzér na odwrocie).
W przypadku braku podpisu oznaczajgcego brak zgody,
badania genetyczne nie sq wykonywane.

“? Jakie choroby s3 objete badaniami ?
L]

Wszystkie noworodki w Polsce sg badane w
kierunku: fenyloketonurii (PKU), wrodzone;j
niedoczynnosci  tarczycy (WNT), mukowiscydozy (CF),
wrodzonego przerostu kory nadnerczy (WPN), deficytu
biotynidazy (BIOT), rdzeniowego zaniku miesni (SMA)
oraz 24 innych rzadkich wrodzonych wad metabolizmu
(WWM).

@ Mukowiscydoza (CF)

Mukowiscydoza powoduje przewlekte choroby ptuci
zaburzenia przyswajania pokarmu. Wiekszos¢ dzieci
z mukowiscydozg stabo przybiera na wadze i jest


https://przesiew.imid.med.pl/

narazona na czeste infekcje ptuc i oskrzeli powodujace
powazne zagrozenie dla stanu zdrowia.

Podjecie odpowiedniego leczenia zwieksza znacznie
szanse przezycia chorego dziecka przez ztagodzenie
przebiegu choroby.

Fenyloketonuria (PKU)

Fenyloketonuria powoduje gromadzenie sie
fenyloalaniny we krwi dziecka, co prowadzi do
uszkodzenia osrodkowego uktadu nerwowego, w tym
zaburzenia prawidtowego rozwoju mozgu. Brak
wczesnego leczenia prowadzi czesto do powaznego,
nieodwracalnego uposledzenia umysfowego. Leczenie
polega na stosowaniu diety o matej zawartosci
fenyloalaniny i musi by¢ rozpoczete
w pierwszych tygodniach zycia oraz kontynuowane przez
nastepne lata.

Wrodzona niedoczynnos¢ tarczycy (WNT)

Wrodzona niedoczynnos¢ tarczycy jest zespotem
chorobowym wynikajagcym z niedoboru hormonoéw
tarczycy. Brak tego hormonu u dziecka powoduje
zaburzenia rozwoju i moze prowadzi¢ do powaznego,
trwatego uposledzenia fizycznego i umystowego. Badanie
przesiewowe umozliwia witaczenie wczesnego leczenia
tyroksyng, ktére zapobiega trwatym zmianom i zapewnia
prawidtowy rozwdj dziecka.

Wrodzone wady metabolizmu (WWM)

Badanie wykonywane jest w kierunku 24 rzadkich
wrodzonych wad metabolizmu biatek lub ttuszczéw.
Wskutek bloku enzymatycznego we krwi chorych dzieci
gromadzg sie substancje, ktére nie ulegajg dalszym
przemianom metabolicznym. Prowadzi to czesto do
objawdw przypominajgcych zatrucie, do wymiotow,
wiotkosci, bezdechéw, zaburzenia funkcji rdéznych
narzagdow, az do S$pigczki i zgonu. Leczenie jest
kompleksowe, polega gtdwnie na stosowaniu specjalnej
diety specyficznej dla danej wrodzonej wady
metabolizmu.

Wrodzony przerost kory nadnerczy (WPN)

Wrodzony przerost kory nadnerczy to choroba
spowodowana niedoborem jednego z enzymow,
niezbednych do wytwarzania hormondéw nadnerczy:
kortyzolu i aldosteronu. Niedobdr tych hormonéw moze
skutkowac zagrazajgcym zyciu odwodnieniem (zespotem
utraty soli). Ponadto u dziewczynek choroba ta powoduje
nieprawidtowy  rozwéj  zewnetrznych  narzadéw
ptciowych juz w okresie ptodowym, co moze sprawiaé
trudnosci w okresleniu ptci dziecka po urodzeniu.
Wczesne rozpoczecie wiasciwego leczenia
hormonalnego zapewnia prawidtowy rozwdj dziecka.

Deficyt biotynidazy (BIOT)

Deficyt biotynidazy objawia sie drgawkami,
trudnos$ciami w oddychaniu, hipotonia, wysypka skorna,
tysieniem, utratg stuchu, opdinieniem rozwoju. Moze
objawi¢ sie w kilku pierwszych miesigcach zycia
noworodka ale mozliwe jest rowniez wystgpienie
w pOzniejszym  okresie zycia. Wykrycie choroby
w badaniu przesiewowym umozliwia leczenia przez
podaz wolnej biotyny i zapewnia prawidtowy rozwdj.

Rdzeniowy zanik migsni (SMA)

SMA jest ciezkg, wrodzong chorobg, ktéra objawia
sie postepujgcym ostabieniem i zanikiem miesni oraz
niewydolnoscia oddechowa. U potowy dzieci objawy
choroby pojawiajg sie w pierwszym pétroczu zycia,
a u wiekszosci - przed ukonczeniem 2 lat. Leczenie SMA
jest najbardziej efektywne, gdy choroba jest
zdiagnozowana juz u noworodka, a leczenie
wprowadzone przed wystgpieniem objawéw klinicznych.
Badanie przesiewowe noworodkdéw w kierunku SMA jest
oparte o badanie genetyczne — ktdre jest wykonywane
TYLKO po podpisaniu zgody na badanie na odwrocie
bibuty. W przypadku stwierdzenia obecnosci mutacji,
a tym samym potwierdzenia rdzeniowego zaniku miesni,
wdrozone zostaje leczenie.

® Rysunek bibuty do pobran krwi (rewers)

Wyrazam zgode na wyggie, w ramach

badan przesiewowych, diagnostycznych testow
molekularnych z krwi pobranej na bibute.

Imig i nazwisko matki (prawnego opiekuna)

Data i czytelny podpis

“? Przetwarzanie danych osobowych
L]

KLAUZULA INFORMACYJNA
Zgodnie z art. 13 ust. 1 i ust. 2 Rozporzadzenia Parlamentu
Europejskiego i Rady (UE) 2016/679 z dnia 27 kwietnia 2016
roku (dalej: RODO) informujemy, ze Administratorem Parstwa
danych osobowych (danych Panstwa Dziecka) jest Instytut
Matki i Dziecka ul.Kasprzaka 17A, 01-211 Warszawa,
tel. 22 32 77 000.
We wszystkich kwestiach zwigzanych z przetwarzaniem
Panstwa danych osobowych mozna skontaktowac sie
z Inspektorem Ochrony Danych (IOD) na adres poczty
elektronicznej iod@imid.med.pl. Dane osobowe s3 niezbedne
do wykonania zadania realizowanego w interesie publicznym
oraz do wypetnienia obowigzku prawnego cigzacego na
administratorze i zawarte w dokumentacji medycznej.
Szczegbétowe informacje dotyczace przetwarzania danych
osobowych znajdg Panstwo na stronie internetowej Instytutu
www.imid.med.pl w zaktadce: O Instytucie — Ochrona danych
osobowych.

Ulotka sfinansowana ze $rodkéw bedacych w dyspozycji Ministra
Zdrowia w ramach programu zdrowotnego pn.: ,Program Badan
Przesiewowych Noworodkéw w Rzeczpospolitej Polskiej na lata
2019-2026"
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