Newborn Blood Spot Screening for Your Baby - Polish

Badanie przesiewowe z
krwi wtosniczkowej
noworodka

W pierwszym tygodniu zycia oferuje sie przeprowadzenie
badania przesiewowego z krwi wtosniczkowej noworodka.

Dlaczego warto zrobi¢ badanie przesiewowe dziecka?

Badanie przesiewowe z krwi wiosniczkowej umozliwia
rozpoznanie rzadko wystepujacych, lecz powaznych
chordb noworodkéw.

Wiekszos¢ badanych niemowlat nie cierpi na zadne
schorzenia, ale dla dzieci nimi dotknietych badania
przesiewowe oznaczajg nieocenione korzysci. Wczesne
leczenie pozwoli poprawi¢ stan zdrowia, unikng¢
powaznego uposledzenia, a nawet zgonu dziecka.




Jakim badaniom przesiewowym poddaje si¢
noworodki?
W Irlandii Pétnocnej oferuje sie badania przesiewowe dla

wszystkich nowonarodzonych dzieci w kierunku fenyloketonurii,
wrodzonej niedoczynnosci tarczycy, mukowiscydozy i deficytu
MCAD (deficytu dehydrogenazy acylo-CoA
sredniotancuchowych kwasoéw ttuszczowych).

Fenyloketonuria

Fenyloketonuria wystepuje mniej wiecej w 1 przypadku na 6 000
urodzen w Irlandii Pétnocnej. Dzieci dotkniete tg dziedziczng chorobg
nie sg zdolne do metabolizmu substancji zwanej fenyloalaning, bedace;j
jednym ze sktadnikéw pozywienia. Nieleczona fenyloketonuria prowadzi
do powaznego i nieodwracalnego uposledzenia umystowego.

Dzieki badaniom przesiewowym niemowleta dotkniete tym schorzeniem
mozna podda¢ odpowiednio wczesnej terapii w formie specjalnej diety, co
pozwoli unikng¢ powaznego uposledzenia iumozliwi dzieciom normalne
zycie.

Nie poddanie dziecka badaniom przesiewowym grozi opéznieniem
zdiagnozowania fenyloketonurii, a wtedy specjalna dieta niewiele pomoze.

Wrodzona niedoczynnos¢ tarczycy

Wrodzona niedoczynnos¢ tarczycy zdarza sie mniej wiecej w 1 przypadku
na 3 000 urodzen w Irlandii Pétnocnej. U dzieci z wrodzong
niedoczynnoscia tarczycy (WNT) wystepuje niedobor hormonu zwanego
tyroksyna. Brak tego hormonu uniemozliwia prawidtowy rozwdj dziecka
oraz grozi powaznym, trwatym uposledzeniem fizycznym i umystowym.

Dzieki diagnostyce przesiewowej dzieciom cierpigcym na WNT bardzo
wczesnie mozna podawac tyroksyne w tabletkach, co pozwala unikngé
powaznego uposledzenia i umozliwia normalny rozwo;.

Jesli noworodek nie zostanie poddany badaniom przesiewowym a potem
okaze sig, ze cierpi na wrodzong niedoczynnos¢ tarczycy, to moze by¢ za
podzno, by zapobiec jego powaznemu uposledzeniu.



Mukowiscydoza

Mukowiscydoza wystepuje mniej wiecej w 1 przypadku na 2 500 urodzeh w
Irlandii Pétnocnej. Ta dziedziczna choroba moze powodowac zaburzenia w
uktadzie trawiennym i czynnosci ptuc. Niemowleta z mukowiscydoza majq
niedowage oraz cierpig na czeste infekcje drég oddechowych.

Diagnostyka przesiewowa umozliwia wczesne leczenie dzieci

z mukowiscydozg za pomoca diety wysokoenergetycznej, odpowiednich
lekow i fizjoterapii. Mimo ze dzieci z mukowiscydozg wcigz narazone bedg na
przewlekte stany chorobowe, to wczesne podjecie leczenia daje im szanse na
diuzsze, zdrowsze zycie.

Dzieci dotkniete tym schorzeniem, ktére nie zostang poddane badaniu
przesiewowemu, moga by¢ zdiagnozowane w pdzniejszym okresie,
jednak rodzice moga przezywac chwile duzego niepokoju przed
wiasciwym rozpoznaniem choroby.

Diagnostyka przesiewowa w kierunku mukowiscydozy obejmuje badanie
noworodkow pod katem najpowszechniejszych zmian genetycznych
powodujacych mukowiscydoze. Oznacza to, ze dzieki badaniu mozna
rozpoznaé réwniez genetycznych nosicieli mukowiscydozy. Takie
niemowleta poddawane sg dalszym badaniom w celu stwierdzenia, czy sg
zdrowymi nosicielami, czy tez same cierpig na mukowiscydoze.



Deficyt MCAD (deficyt dehydrogenazy acylo-CoA sredniotancuchowych
kwasow tluszczowych)

Deficyt MCAD wystepuje mniej wiecej w 1 przypadku na 10 000 urodzen w
Irlandii P6tnocnej. Niemowleta z tym dziedzicznym defektem nie potrafig
prawidiowo wykorzystywac ttuszczow jako zrddta energii dla organizmu.
Prowadzi to do powaznych schorzen, a nawet zgonu.

Badanie przesiewowe pozwala na wczesne rozpoznanie deficytu MCAD,
dzieki czemu mozna zadba¢ o odpowiednig diete i regularne odzywianie.
Pomoze to wyeliminowa¢ powazne stany chorobowe i zapewni¢ dzieciom z
MCAD prawidtowy rozwo;.

Badanie przesiewowe noworodkéw w kierunku MCAD jest bardzo wazne,
gdyz pomaga zdiagnozowac¢ to schorzenie zanim dojdzie do nagtego i
zZnacznego pogorszenia stanu dziecka.

Czy badanie przesiewowe z krwi wto$niczkowej umozliwia
wykrycie innych choréb?

Badanie przesiewowe z krwi wiosniczkowej pozwala na zdiagnozowanie
innych rzadkich choréb metabolicznych, takich jak homocystynuria czy
tyrozynemia.



W jaki sposdb potozna pobiera probki krwi wiosniczkowej?

Mniej wiecej 5 dni po porodzie potozna wykona specjalnym przyrzagdem
naktucie na piecie noworodka i pobierze kilka kropel krwi, ktére nastepnie
umiesci na bibule.

Naktucie bywa nieprzyjemne i dziecko moze zaczaé ptakac.

Jak mozesz pomoc?

e Dbajac o to, by niemowle miato ciepto i wygodnie.
e Bedac gotowa, by nakarmié i/lub przytuli¢ dziecko.

Czy pobranie krwi trzeba powtarzac?

Moze sie zdarzyC, ze potozna lub pielegniarka srodowiskowa skontaktuje
sie z Tobg i poprosi o powtérne pobranie probki krwi z piety noworodka.
Dzieje sie tak, jesli pobrano niedostateczng ilos¢ krwi lub wynik jest
niejasny. Zwykle powtérne wyniki sg w normie.

Badania przesiewowe sg zalecane

Badania przesiewowe noworodka w kierunku
wszystkich wyzej wymienionych choréb sa stanowczo
zalecane, cho¢ nie obowigzkowe. Jezeli nie zyczysz
sobie, by Twoje dziecko zostato poddane badaniom

przesiewowym, porozmawiaj z potozna. Twoje decyzje
sg rejestrowane w aktach oraz w karcie zdrowia
dziecka (,,czerwonej ksiazce”).




Jesli nie jestes pewna, czy Twoje dziecko poddano badaniom

przesiewowym, zgtos to potoznej lub lekarzowi rodzinnemu.
Kiedy poznasz wyniki?

o Woyniki wiekszosci dzieci sg w normie, co oznacza, ze nie
stwierdzono zadnej z wyzej wymienionych choréb. Zwykle lekarz
powiadamia rodzicow o wynikach badan przesiewowych i odnotowuje
je w karcie zdrowia dziecka (,czerwonej ksigzce”) po uptywie 6-8
tygodni od narodzin.

Jesli mija 8 tydzien zycia dziecka, a Ty wciaz nie znasz wynikéw

badan przesiewowych, zgtos to swojej pielegniarce
srodowiskowej.

e Jezeli zachodzi podejrzenie, ze dziecko cierpi na jedng z choréb,
przeprowadza sie powtérne badanie w celu potwierdzenia wyniku.
Rodzice otrzymujg informacje zwykle po ok. 3—4 tygodniach od
przeprowadzenia pierwszego badania.

o Niektdre dzieci mogqg by¢ nosicielami genu mukowiscydozy. Rodzice
zwykle dowiadujg sie o tym, kiedy dziecko ma 6—8 tygodni.

Celem badania jest okreslenie, u ktérych dzieci zachodzi

zwiekszone prawdopodobieinstwo wystapienia wymienionych
choréb. Wyniki badan przesiewowych nie sa w 100% doktadne




Co dzieje sie z probkami krwi wtosniczkowej niemowlat po
wykonaniu badania przesiewowego?

Po przeprowadzeniu badania probki krwi wiosniczkowej niemowlat
przechowuje sie przez okres 5 lat. Mogg one postuzy¢ do:

e + sprawdzenia wynikéw lub innych badanh zalecanych przez lekarza;
e + udoskonalenia programu badan przesiewowych;

e +« monitorowania zdrowia publicznego oraz badan majacych na celu
poprawe stanu zdrowia dzieci i ich rodzin w Zjednoczonym Krélestwie.
Sa to dziatania anonimowe i nikt nie bedzie sie z Tobg kontaktowat.

Uzywanie probek krwi wtosniczkowej regulujg zapisy regulaminu, z ktorym
zapozna Cie potozna. Jego tre$¢ dostepna jest tez na stronie internetowe;j:
www.screening.nhs.uk/bloodspot

Niewykluczone, ze badacze zechcg zaprosi¢ Ciebie lub Twoje dziecko do
udziatu w badaniach powigzanych z programem badan przesiewowych z
krwi wtosniczkowej. Jesli nie chcesz otrzymywac tego typu zaproszen,
powiadom potozna.

Wiecej informacji uzyskasz od potoznej lub na stronie
internetowe;:

www.screening.nhs.uk/bloodspot
www.dhsspsni.gov.uk/screening
www.publichealth.hscni.net



Informacja lokalna

Wszystkie rejestry badan przesiewowych z krwi wto$niczkowej noworodkéw
sg zgodne z wymogami ustawy z 1998 r. o ochronie danych.

Niniejsza ulotka zostata sporzadzona na podstawie rzetelnych badan
naukowych, opinii rodzicow i lekarzy.

Niniejsza ulotka zostata wydana w Irlandii Péinocnej za zgodg Centrum
Programu Badan Przesiewowych Zjednoczonego Krélestwa.
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