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Badania Przesiewowe u howorodkow (



Stowem wstepu ......

24

S
Na kazdym oddziale noworodkowym wykonywane sg testy przesiewowe. v< y 7

s e

Po porodzie matka z nowonarodzonym dzieckiem, przekazywani sg na oddziat
potoiniczy. Odtad matka jest pod nieustanng opieka potoinych oddziatu potoiniczego
natomiast noworodkiem zajmuja sie potozne oddziatu noworodkowego, na tym wtasnie
oddziale wykonywane s3 badania przesiewowe noworodkow.



W jakim celu wykonywane
sg badania przesiewowe

Celem badan przesiewowych jest sprawienie, aby jak najmniej noworodkow, niemowlat i \C'
dzieci umierato z powodu wad wrodzonych. Badania te maja rowniez zapobiegac ciezkim
uposledzeniom, zarowno fizycznym jak i intelektualnym, ktore moga wynikac z tych wad.

Do badan przesiewowych naleig testy w kierunku: : \ / 7

wrodzonej niedoczynnosci tarczycy (hipotyreozy);

» fenyloketonurii <\/1\,>/
*  mukowiscydozy

* rzadkich wad metabolizmu

* wrodzonego przerostu nadnerczy

+ deficytu biotynidazy.
Poza testami z krwi wykonywany jest test pulsoksymetryczny oraz badanie stuchu



Hipotyreoza
wrodzona niedoczynnosc tarczycy

Wrodzona niedoczynnos¢ tarczycy to
choroba, ktorej istota jest wytwarzanie
hormonow przez gruczot tarczowy w ilosci, \’
ktdra nie wystarcza do prawidtowego rozwoju

ptodu oraz narodzonego dziecka. Hormony tarczycy

majg bowiem kluczowe znaczenie dla prawidtowego rozwoju

.
osrodkowego uktadu nerwowego, a takze reguluja procesy § \ ( /-: 7
metaboliczne oraz wzrost.
Gruczot tarczowy zaczyna sie wyksztatca¢ miedzy 16. a 24. dniem zycia ptodowego, w
a swoje ostateczne potozenie powinien osiggnac w 7. tygodniu cigzy. W kolejnych tygodniach

nastepuje jego rozwoj czynnosciowy — okoto 11. tygodnia zaczyna wytwarzac tyroksyne (T4).

Nieprawidtowosci w rozwoju tarczycy prowadza do wrodzonej niedoczynnosci gruczotu

tarczowego. Konsekwencjami choroby, ktora ma swéj poczatek w okresie prenatalnym, sg zaburzenia
w rozwoju intelektualnym, a takze fizycznym u niemowlecia. Nalezy jednak zaznaczy¢, ze schorzenie
wystepuje bardzo rzadko. Z badan epidemiologicznych wynika, ze jest diagnozowane u 1 na 4000
noworodkow.



Mukowiscydoza

Mukowiscydoza (CF - Cystic Fibrosis)
jest wielouktadowga chorobg monogenows,

dziedziczonajako cecha autosomalna, recesywna (17,20,21,28)

Charakteryzuje sie przewleklymi zmianami obturacyjnymi oskrzeli
i infekcjami drég oddechowych, zaburzeniami procesow trawienia
i ich konsekwencjami. Heterogennosc¢ objawow klinicznych

ze strony réznych narzadow i uktadow, zwitaszcza oddechowego

I pokarmowego oraz ich pojawianie sie w poszczegolnych okresach
Zycia z réznym nasileniem, bardzo utrudnia i opdinia rozpoznanie
kliniczne (w Polsce sredni wiek w momencie rozpoznania wynosit
przed wprowadzeniem przesiewu 3,5 -5 lat).

Konsekwencja poinego rozpoznania s3: liczne hospitalizacje bez
ustalenia wtlasciwego rozpoznania, ciezkie niedozywienie,
obturacyjna choroba ptuc, zakazenia uktadu oddechowego, uraz
psychiczny rodzicow.

Rozpoznanie mukowiscydozy we wczesnym \g.
okresie niemowlecym umozliwia wczesne wykrycie

i leczenie niewydolnosSci zewnatrzwydzielniczej
trzustki zapobiegajace niedoborom

Zywieniowym, osiggniecie prawidtowego : ™\ 7
rozwoju somatycznego przez

chore dzieci (masa ciata i wzrost),

podjecie szerokiej profilaktyki w

choréb zakaznych (szczepienia
obowiazkowe i zalecane), zmniejszenie
liczby hospitalizacji oraz skrocenie
diugosci leczenia szpitalnego wydtuzenie

okresu zycia chorych, a przede wszystkim poprawa
jakosci zycia.



Fenyloketonuria jest monogenowg Fe ny I 0 kEtO n u ri a

dziedziczong autosomalnie recesywnie
chorobg metaboliczng spowodowang
defektem enzymatycznym hydroksylazy
fenyloalaninowej.

Gromadzenie fenyloalaniny, w nastepstwie
zahamowania przemiany tego aminokwasu,

powoduje zaburzenia rownowagi aminokwasowe;j
organizmu, ktorych najpowazniejszg konsekwencjg jest \'
uszkodzenie osrodkowego ukfadu nerwowego. Czestos¢ wystepowania

fenyloketonurii w polskiej populacji szacuje sie na okoto 1 : 7000.

Objawy:

Noworodek rodzi sie pozornie zdrowy, bez charakterystycznych objawdw mogacych sugerowac fenyloketonurie. W okresie ; “ (
niemowlecym u okoto 50% chorych dzieci stwierdza sie niecharakterystyczne zmiany skérne przypominajgce zmiany

wystepujace na tle alergicznym lub zapalnym (o réznym nasileniu), sktonnosci do wymiotéw. Z wiekiem dziecka,
na plan pierwszy w obrazie choroby wysuwa sie opdznienie rozwoju umystowego.
U wiekszosci pacjentéw niepetnosprawnoséintelektualna odpowiada wartosciom charakterystycznym dla opéénienia

w stopniu giebokim (iloraz inteligencji 20 — 40). W 30% przypadkoéw przed ukoriczeniem 1 roku zycia wystepuja drgawki z tendencja
do zmniejszania sie z wiekiem czestosci napadéw. Jedyng dosé charakterystyczng cecha wystepujgca u chorych na

fenyloketonurie jest matoglowie. Wczesne rozpoznanie choroby oraz wdrozenie odpowiedniego postepowania

terapeutycznego umozliwia dziecku prawidtowy rozwéj. Zastosowanie diety niskofenyloalaninowej u dzieci chorych

na fenyloketonurie zapobiega uszkodzeniu o$rodkowego uktadu nerwowego. Warunkiem pozytywnych efektow leczenia jest
wprowadzenie wymienionej diety juz w okresie noworodkowym.



Wrodzony przerost nadnerczy

Wrodzony przerost nadnerczy,

(CAH - congenital adrenal hyperplasia)

zZwigzany jest z wystepowaniem blokow

enzymatycznych na szlaku biosyntezy hormonow kory nadnerczy
(glikokortykoiddw oraz mineralokortykoidéw).

Zespot ten uwarunkowany jest genetycznie. Najczesciej niedobdr enzymatyczny dotyczy 21-hydroksylazy, rzadziej C
17-hydroksylazy, 11-hydroksylazy oraz dehydrogenazy 3R-hydroksylowej, co powoduje zachwianie rownowagi hormonalnej. \-'
W rezultacie niskiego poziomu kortyzolu - nadnercza, pod wpltywem hormonow przysadkowych, zwiekszajg produkcje

androgenow, tj. meskich hormonow sterydowych w nadmiarze. Podczas gdy jedna czes¢ nadnerczy wytwarza niedostateczng

ilosc kortyzolu i aldosteronu, druga czes¢ gruczotu produkuje zbyt duzo testosteronu. Jest to cecha roznicujgca

niedobor CAH zwigzany z deficytem 21-hydroksylazy z chorobg Addisona, w ktorej jest uogolniona dysfunkcja nadnerczy( \
Klasyczny przerost nadnerczy ujawnia sie po porodzie lub w dziecinstwie zaburzeniami elektrolitowymi, Wystepowamem
nadcisnienia tetniczego, oraz maskulinizacjg, hirsutyzmem, ponadto u dziewczynek nieprawidtowymi

zewnetrznymi narzagdami piciowymi. Moze wymagac réznicowania 7 zespotem policystycznych jajnikow, a szczegolme

tzw. niepeiny lub opdiniony przerost nadnerczy (late-onset-CAH). Ujawnia sie on w wieku pdZniejszym inie towarzyszg mu
zaburzenia w stezeniu mineralokortykoidow. Stwierdza sie natomiast hirsutyzm, oligomenorrhoea, rzadziej przerost techtaczki,
fysienie.U 4-6% pacjentek z objawami androgenizacji stwierdza sie poZno ujawniajacy sie wrodzony przerost nadnerczy.




DEFICYT BIOTYNIDAZY

Objawy:

Drgawki (czesto lekooporne), hipotonia, ataksja, opdznienie rozwoju

D\
psychoruchowego, wysypki skorne, tysienie, kwasica metaboliczna, YC( 7
zaburzenia immunologiczne. w

Deficyt biotynidazy: ujawnia sie zwykle w wieku niemowlecym i
poniemowlecym, czesto podstepny poczgtek. Czestosc 1 : 60.000



TEST PULSOKSYMETRYCZNY

U dziecka miedzy 6. a 24. godzing zycia dokonuje sie pomiaru saturacji

S \
(czyli wysycenia hemoglobiny tlenem, , natlenowania krwi ”, na prawej

koniczynie gornej i dowolnej koiczynie dolnej. . /- /
Nieprawidfowy wynik ‘w

badz duza réznica miedzy konczynami moze wskazywac na wystepowanie
krytycznych wad wrodzonych serca.



BADANIE StUCHU

Zaburzenia stuchu u matych dzieci
prowadzg do nieprawidiowego
rozZwoju mowy.

tagodny czy jednostronny niedostuch czesto sg
rozpoznawane bardzo podzno, dlatego skrining
noworodkow umozliwia wczesne wdrozenie
leczenia.

Jesli pierwsze badanie jest nieprawidtowe, albo u dziecka
wystepujg czynniki ryzyka niedostuchu, to dziecko jest
kierowane do kolejnego etapu badan przesiewowych, czyli
badania metoda potencjatow wywotanych z pnia mozgu.

Czasem zdarza sie, ze pierwszy wynik jest nieprawidtowy
z powodu zalegania wod ptodowych w przewodach
stuchowychi wymaga powtdrzenia.

Czynniki ryzyka niedostuchu:

wezesniactwo <33 hbd, \'
niska masa ciata urodzeniowa <1500g,
leki ototoksyczne (antybiotyki aminoglikozydowe,

diuretyki petlowe, NLPZ),

Niska punktacja Apgar, ; \ F 4 ;
pobyt na oddziale intensywnej terapii »7 dni,

wentylacja mechaniczna >5dni,

niedostuch w rodzinie,

zakazenia wrodzone TORCH,

wady twarzoczaszki, hiperbilirubinemia,

bakteryjne ZOMR.

zespoly wrodzone zwigzane 7 niedostuchem

(zespdt Ushera, zespdt Downa, CHARGE, z.espdt Waardenburga),



Testy z krwi

JAK WYKONYWANE SA TESTY?




BADANIE StUCHU




BADANIE PULSOKSYMETRYCZNE




Twoj Personel
Oddziatu Potozniczo-Ginekologicznego
w Dabrowie Gdrniczej

Nasz oddziat noworodkowy umozliwia uczestnictwo mamy
przy wszelkich badaniach wykonywanych u noworodka. \ M /7~/

Jesli masz jakies watpliwosci badz pytania zachecamy do w

kontaktu z naszym oddziatem. \/



