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Przesiewowe badanie V\c”yﬂrlgmceme
krwi u noworodkow S

Polish translation of Newborn blood spot screening for your baby.

W pierwszym ty% odniu po porodzie proponujemy wykonanie
przesiewowego badania krwi dziecka.

Dlaczego dzieci potrzebuja badan przesiewowych?
Przesiewowe badanie krwi u noworodkdw pozwala wykryc¢ rzadkie,
ale powazne choroby.

U wiekszosci badanych dzieci nie wykrywa sie zadnej z nich, jednak
w przypadku tej niewielkiej liczby dzieci, ktére cierpig na Jedna z
diagnozowanych chorob, wczesne leczenie moze poprawic stan
zdrowia i zapobiec powaznej niepetnosprawnosci, a nawet Smierci.



Jakie choroby wykrywa sie podczas badania przesiewowego?

Wszystkie dzieci w Irlandii Pétnocnej moga by¢ przebadane na wystepowanie
szeéciu rodzajow wrodzonych zaburzen metabolizmu (IMD], wrodzonej
niedoczynnoséci tarczycy (CHT), mukowiscydozy (CF) oraz niedokrwistos¢
sierpowatokrwinkowa (SCD).

Wrodzone zaburzenia metabolizmu

W przypadku wystepowania w rodzinie dowolnego wrodzonego zaburzenia
metabolizmu (IMD] (patrz strona 5) wazne jest, aby jak najszybciej
poinformowac o tym lekarza prowadzacego. Badania przesiewowe
noworodkdw obejmuja szes¢ zaburzen IMD. Sa to:

e fenyloketonuria (PKU]

e niedobdr dehydrogenazy acylo-CoA Sredniotancuchowych kwaséw
ttuszczowych (MCADD)

e choroba syropu klonowego (MSUD)
e kwasica izowalerianowa (IVA]
e acyduria glutarowa typu | (GA 1)

e homocystinuria (posta¢ niereagujaca na pirydoksyne) (HCU]

Okoto 1 na 5 000 noworodkdéw w Irlandii Pétnocnej cierpi na PKU, natomiast
MCADD wystepuje u jednego noworodka na 10 000. Pozostate choroby
wystepuja rzadziej, u jednego dziecka na 100 000 - 300 000.

Dzieci z tymi zaburzeniami nie sa zdolne do przetwarzania okreslonych
substancji w pozywieniu. Bez leczenia, stan zdrowia dzieci, u ktérych
wystepuja niektore z tych chordéb moze sie nagle i powaznie pogorszyc.
Objawy sa rézne, niektére moga zagrazac zyciu lub prowadzi¢ do
powaznych problemdw rozwojowych. Leczenie wszystkich tych zaburzeh
polega na stosowaniu Scisle dobranej diety, odmiennej dla kazdej choroby,
moze tez wymagac podania dodatkowych lekdw.

W przypadku nieprzeprowadzanie badania przesiewowego i wykrycia IMD w
wieku pézniejszym, zastosowanie specjalnej diety moze okazac sie nieskuteczne.



Wrodzona niedoczynnosc tarczycy

Okoto 1 na 2000 noworodkdw urodzonych w Irlandii Pétnocnej ma wrodzona
niedoczynnosé tarczycy (CHT). Dzieci z CHT nie wytwarzaja wystarczajacej
ilosci hormonu tyroksyny. Bez tego hormonu nie moga prawidtowo sie
rozwijac i grozi im powazna, trwata niepetnosprawnosc fizyczna i psychiczna.

Dzieki badaniu przesiewowemu, dzieci z CHT mozna wczesnie zaczac
leczy¢ tyroksyna, co pozwoli zapobiec powaznej niepetnosprawnosci i
umozliwi im prawidtowy rozwoj. W przypadku nieprzeprowadzanie badania
przesiewowego i wykrycia CHT moze okazacd sie, ze jest juz za pdzno, aby
zapobiec powaznej niepetnosprawnosci.

Mukowiscydoza

Okoto 1 na 2 500 noworodkdéw urodzonych w Irlandii Pétnocnej cierpi na
mukowiscydoze (CF). Jest to choroba dziedziczna, ktéra moze mie¢ niekorzystny
wptyw na trawienie i na ptuca. Dzieci z mukowiscydoza moga nie przybierac
wtasciwie na wadze i moga cierpie¢ na czeste infekcje drég oddechowych.

Badanie przesiewowe pozwala wczesnie rozpoczac leczenie dzieci z CF przez
zastosowanie diety wysokoenergetycznej, lekow i fizjoterapii. Wprawdzie ich
stan nadal moze pozostaé powazny, jednak wczesne leczenie moze pomdc im
w dtuzszym | zdrowszym zyciu.

Badanie przesiewowe w kierunku CF obejmuje badanie niektérych dzieci pod
katem najczesciej wystepujacych modyfikacji gendw bedacych przyczyna tej
choroby. Oznacza to, ze badanie przesiewowe moze zidentyfikowac dzieci
bedace nosicielami genetycznymi mukowiscydozy. W ich przypadku moga by¢
potrzebne dalsze badania w celu stwierdzenia, czy sa one zdrowymi nosicielami,
czy tez choruja na CF. Badanie przesiewowe nie wykrywa wszystkich nosicieli.
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Niedokrwistos¢ sierpowatokrwinkowa

Mniej niz 1 na 10 000 noworodkdéw urodzonych w Irlandii Pétnocnej cierpi
na niedokrwisto$¢ sierpowatokrwinkowa (SCD). Jest to wrodzony stan
chorobowy krwinek czerwonych, przenoszacych tlen w organizmie. U
dzieci z SCD krwinki czerwone moga przybrac sierpowaty ksztatt i utknac
w matych naczyniach krwiono$nych. Powoduje to bél i uszkodzenia
wewnetrzne, powazne infekcje, a nawet $mierc.

Badanie przesiewowe pozwala wdrozy¢ wczesne leczenie SCD, w tym
uodparnianie i antybiotykoterapie, co, wraz z edukowaniem rodzicow,
pomoze zapobiec powaznym chorobom i zapewni¢ dzieciom zdrowsze zycie.

Badanie przesiewowe moze rowniez zidentyfikowac dzieci bedace
genetycznymi nosicielami SCD lub innej nietypowe] choroby krwinek
czerwonych. Nosiciele niedokrwistosci sierpowatokrwinkowe] sa zdrowi i
nie wymagaja leczenia. Jednak moga wystepowac u nich pewne problemy
w sytuacjach ograniczonego doptywu tlenu, jak np. podczas narkozy.

W rzadkich przypadkach badanie przesiewowe pozwala wykry¢ inne
schorzenia, takie jak talasemia [powazna choroba krwi). Takie dzieci
rowniez potrzebuja zakwalifikowania do leczenia i opieki przez cate zycie.




Co w przypadku obciazenia rodzinnego wrodzonymi
zaburzeniami metabolizmu (IMD)?

Tak wczesnie jak to mozliwe, zanim dziecko sie urodzi, nalezy poinformowac
pracownika stuzby zdrowia (lekarza potoznika lub potozna) o tym, ze w
Twojej rodzinie lub w rodzinie Twojego partnera wystepowaty zaburzenia
IMD. Mozesz otrzymad skierowanie do specjalisty genetyki, ktéry odpowie na
Twoje pytania i oméwi wszelkie watpliwosci.

Mozesz otrzymac informacje o tym, ze Twoje dziecko wymaga wczesnych
badan przesiewowych. Szczegoétowe informacje dotyczace wczesnych
badan przesiewowych i wszystkich specjalnych procedur do wykonania po
urodzeniu dziecka zostana zapisane w karcie ciazy.

Jesli zalecane jest przeprowadzenie wczesnych badan przesiewowych,
potozna/pielegniarka pobierze mata probke krwi z piety dziecka na karte z
oznaczeniem ,Family History” (Obciazenie rodzinne). Z requty odbywa sie to w
ciagu 24-48 godzin od narodzin dziecka a wyniki gotowe sa w ciagu 48 godzin
od pobrania probki.

Dzieci, ktore przeszty wczesne badanie przesiewowe z powodu
obciazenia rodzinnego, nadal wymagaja rutynowego badania
przesiewowego krwi w piatym dniu zycia.

Dzieci z obciazeniem rodzinnym IMD moga wymagac¢ specjalnego rezimu
karmienia po narodzinach.

W przypadku obciazenia rodzinnego wystepowaniem MCADD wazne jest, aby
szczegolnie dbac o dobre karmienie dziecka mlekiem. Dzieci urodzone w
terminie, z obciazeniem rodzinnym MCADD nalezy karmic co cztery godziny
od urodzenia, a wczesniakéw co trzy godziny. Szczegdlne zagrozenie
wystepuje w ciggu pierwszych 72 godzin u dzieci karmionych piersia z uwagi
na ilos¢ i zawartosé mleka matki w tym czasie. Dlatego zaleca sie stosowac
dokarmianie mlekiem sztucznym dzieci karmionych piersia az do pojawienia
sie odpowiednich ilosci pokarmu.



Na czym polega badanie krwi?

Gdy Twoje dziecko bedzie miato pie¢ dni, potozna lub pielegniarka wykona
naktucie piety dziecka przy uzyciu specjalnego przyrzadu i pobierze kilka kropel
krwi na karte. Naktucie stopy moze by¢ nieprzyjemne i dziecko moze ptakac.

Jak moge pomoc?

e Zadbaj, aby dziecku byto ciepto i wygodnie.

e Przygotuj sie, aby je nakarmi¢ lub przytulic.

e Informacje umieszczone na karcie z probka krwi s
dziecka sa wazne - sprawdz ich poprawnosc.

Czy badanie trzeba powtarzac?

Zdarza sie to rzadko, jednak potozna lub pielegniarka moze skontaktowac
sie z Toba w celu pobrania drugiej probki z piety dziecka. Przyczyna moze
by¢ niewystarczajaca ilos¢ pobranej za pierwszym razem krwi lub niepewne
wyniki pierwszego badania. Powtarzane wyniki sa zazwyczaj prawidtowe.

Zaleca sie przeprowadzac badania przesiewowe

Zdecydowanie zaleca sie, aby przeprowadzi¢ badanie przesiewowe

pod katem wszystkich powyzszych chordb, poniewaz moze ono ocali¢
zycie Twojego dziecka, jednak nie jest to badanie obowiazkowe. Mozesz
zdecydowac sie niezaleznie na badanie przesiewowe pod katem SCD, CF
lub CHT, jednak w przypadku IMD badanie mozna wykonac dla wszystkich
szesciu rodzajow zaburzen lub wcale. Jesli nie chcesz dowolnego z tych
badan przesiewowych dla swojego dziecka, omoéw to z potozna. Wszystkie
podjete przez Ciebie decyzje zostana zapisane w ksiazeczce zdrowia
dziecka (PCHR, .Red Book”).

Jesli sadzisz, ze Twoje dziecko mogto nie zostac objete badaniem
przesiewowym, porozmawiaj z potozna lub lekarzem.

Czy moge przebadac dziecko pozniej, jesli zmienie zdanie?
Tak. Badania przesiewowe wykonuje sie do 12 miesiaca zycia dla wszystkich
chordéb z wyjatkiem CF (wytacznie do 6smego tygodnia zycia). Jednak w
przypadku pozniejszego badania moze okazad sie, ze jest juz zbyt pdzno na
skuteczne leczenie. W przypadku jakichkolwiek watpliwosci dotyczacych
badania nalezy omowic je z lekarzem prowadzacym.
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W jaki sposob otrzymam informacje o wynikach?
Wiekszos$¢ dzieci ma prawidtowe wyniki, co oznacza, ze w ich przypadku
wystepowanie powyzszych choréb jest mato prawdopodobne. Z reguty
pracownik stuzby zdrowia informuje rodzicéw o wynikach i zapisuje je w
ksigzeczce zdrowia dziecka (PCHR, ,,Red Book”) przed ukonczeniem przez
dziecko 6smego tygodnia zycia.

Jesli do tego czasu nie otrzymasz wynikdw, nalezy skonsultowad sie z
pielegniarka srodowiskowa.

W przypadku niewielkiej liczby dzieci wynik badan przesiewowych bedzie
pozytywny dla jednej z choréb. Nie oznacza to, ze dziecko jest chore,
jednak jest to bardziej prawdopodobne. Otrzymasz wtedy skierowanie na
specjalistyczne badania. Z reguty kontakt z rodzicami nastepuje w ciagu
trzech lub czterech tygodni od przeprowadzenia pierwszego badania.

Celem badan przesiewowych jest wytonienie dzieci, u ktérych wystapienie
powyzszych choréb jest bardziej prawdopodobne. Badania przesiewowe
nie sa skuteczne w 100%.

Co dzieje sie z probkami krwi mojego dziecka po badaniu?
Po przeprowadzeniu badan przesiewowych prébki krwi pobrane od
noworodka przechowuje sie przez przynajmniej pie¢ lat i moga byc one uzyte
na kilka sposobow:

e W celu sprawdzenia wynikow innych badan zalecanych przez lekarza.
e W celu udoskonalenia programu badan przesiewowych/

* Na potrzeby prowadzenia badan i monitorowania zdrowia publicznego w
celu poprawy zdrowia dzieci i ich rodzin w Wielkiej Brytanii. Twoje dziecko
nie bedzie identyfikowane, nie bedzie sie tez nikt z Toba kontaktowat w tej
sprawie.

Uzycie probek krwi reguluje kodeks postepowania dostepny u potoznej
(kodeks postepowania z przechowywanymi probkami krwi jest obecnie
aktualizowany). Mozna tez odwiedzi¢ strone: pha.site/PHEcodeofpractice

Istnieje niewielkie prawdopodobienstwo tego, ze naukowcy moga chciec
zaprosic Ciebie lub Twoje dziecko do wziecia udziatu w przysztych badaniach
zwiazanych z programem badania krwi.

Jesli nie zyczy sobie otrzymywania zaproszen do takich badan lub jesli
potrzebujesz dalszych informacji, porozmawiaj z potozna.

7



Informacje lokalne:

Wszystkie dane uzyskane w ramach badan przesiewowych krwi u noworodkoéw
przetwarzane sg zgodnie z wymaganiami Ustawy o ochronie danych z roku 2018.
Dodatkowe informacje na temat sposobu wykorzystania i ochrony Twoich danych
przez PHA mozesz znalezé w informacji o polityce prywatnosci pod adresem
pha.site/privacynotice

TreS¢ niniejszej ulotki oparto na wysokiej jakoSci dowodach naukowych oraz
opiniach rodzicow i pracownikow stuzby zdrowia. Ulotke zaadaptowano na
potrzeby Irlandii P6tnocnej za zgoda Centrum Programu Badan Przesiewowych
Noworodkow w Wielkiej Brytanii i uzywana jest zgodnie z warunkami Otwartej
Licencji Rzadowej w wersji 3.0.

Ostatnia aktualizacja: grudzien 2019.

W celu uzyskania ttumaczenia niniejszej ulotki,
zwroé sie do potoznej lub odwiedz strone pha.
site/newbornbloodspot
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