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Prevencija: Jednostavna metoda — dugotrajni ucinak

O ¢emu se radi kod ovih pretraga?

Ako se ne lije¢e, metaboli¢ki i hormonalni
poremecaiji utvrdeni tokom screeninga no-
vorodenc¢adi dovode do teskih ostecenja
razliitih organa, posebno negativno utje-
€u na razvoj mozga ili dovode do teskih
infekcija. Ove se bolesti ne mogu klini¢ki
utvrditi odmah nakon rodenja. Ako novoro-
dence nije testirano, tipi¢ni znakovi bolesti
se raspoznaju tek u toku prvih mjeseci ili
prve godine Zivota i terapija zapocinje sa
zakadnjenjem. Radi prevencije od trajnih

oStecenja je pocetak terapije u prvim da-
nima zivota od velike vaznosti. Zahvalju-
juci screeningu novorodenc¢adi moguce je
pomoc¢u najmodernijih metoda ustanoviti
urodene metaboli¢ke bolesti i hormonalne
poremecaje kratko nakon rodenja, koje
se i pokuSavaju otkriti. Za to je potrebno
samo nekoliko kapi krvi koja se uzima dje-
tetu iz pete trecéeg ili Cetvrtog dana nakon
rodenja. Na trakama filtar-papira se kapi
krvi Salju u nas laboratorij gdje ih testiramo
na sljedece bolesti.



Historijski pregled

U évicarskoj, kao i u vecini evropskih ze-
malja, pregled se vrsi kod sve novoroden-
¢adi, trenutno oko 87 000 godiSnje, na iz-
vjesne urodene metabolicke i hormonalne
poremecaje. Zahvaljujudi inicijativi pedija-
trica i pedijatara, ali i zahvaljujuéi izvrsnoj
suradniji akuSera, babica i medicinskih se-
stara/tehnicara, bilo je moguce cjelokupni
Svicarski program od 60-ih godina dovesti
na danasnji nivo izvrsne kvalitete. Niske
troSkove ovog sistematskog pregleda
(screeninga) pokrivaju zdravstvena osigu-
ranja u okviru osnovnog osiguranja.

Bolesti na koje se vrsi testiranje

1. Fenilketonurija (PKU)

Ova metaboli¢ka bolest, ukoliko se ne lije-
¢i, u vecini slucajeva dovodi do oStecenja
mozga s teSkim posljedicama kod djeteta
u razvoju. Tada je ono upuc¢eno na dozi-
votno staranje i njegu. Medutim, ako se ta
bolest prepozna u prvim tjednima zivota i
tretira odgovarajucom dijetom, dijete osta-
je zdravo. Aminokiselina fenilalanin, nor-
malni sastavni dio svih zZivotinjskih i biljnih
bjelancevina koje se unose hranom, se
kod PKU ne moZe normalno preraditi u ti-

jelu. Nastaju metaboli¢ki proizvodi koji su
otrovni za mozak. Posebna dijeta sadrza-
va samo vrlo mali udio fenilanina, ¢ime se
sprije€avaju posljedice bolesti.

Bolest se pojavljuje u razli¢itim stupnjevi-
ma tezine kod jednog od 8000 novoroden-
cadi.

2. Hipotireoza

Kod hipotireoze, urodene disfunkcije
Stitnjace, nedostatak hormona Stitnjace
dovodi do usporavanja svih procesa me-

tabolizma, a time i do teskih poremecaja
u fizickom i psihickom razvoju. Medutim,
ako se taj hormon ubrzo nakon rodenja
pocne svakodnevno uzimati, tada je nor-
malizacija metaboli¢kih procesa i time ne-
smetan razvoj djeteta garantiran.
Hipotireoza je poprili€no Cesta i pojavljuje
se kog jednog od 3500 novorodenc¢adi.

3. Manjak srednjelan¢ane acil-CoA
dehidrogenaze (Manjak MCAD)
Manjak MCAD-a je urodeni poremecaj
razgradnje masnih kiselina u masnom
tkivu. Ova se bolest tek pojavljuje nakon
dugog posta, povrac¢anja, proljeva i viso-
ke temperature — na primjer kod banalnih
infekcija koje su Ceste kod djece — kada
tijelo treba posegnuti za rezervama masti:
tada se javljaju pospanost, mucénina, pad
nivoa Secera u krvi, napadi gréeva i koma.
Ako se bolest ne prepozna, prva kriza ¢e-
sto zavr8ava smrtnim ishodom.
Uz prave preventivne mjere — izbjega-
vanjem dugih razdoblja posta i uzimanje
hrane s dovoljno ugljikohidrata, pogotovo
kod infekcija s visokom temperaturom —
prognoza je odli¢na.
Manjak MCAD se pojavljuje kod jednog
novorodenceta od 10 000 novorodene dje-
ce.

4. Galaktosemija
Novorodencad s galaktosemijom ne pod-
nose laktozu. Prehrana s mlijekom kod njih

dovodi do teskih oStecenja jetre, bubrega i
mozga te do pogorSanja vida. Neka djeca
¢ak i umiru. Medutim, ako se bolest otkrije
u prvim danima Zivota i tretira odgovaraju-
¢om dijetom, dijete ostaje zdravo.
Terapija se sastoji od strogog izbjegavanja
galaktoze, sastavnog dijela laktoze, koja
se nalazi u majc¢inom mlijeku, kravljem mli-
jeku i drugim ziveznim namirnicama.

Ovaj poremec¢aj pogada jedno od 55 000
novorodencadi. Osim klasi¢nog oblika ga-
laktosemije, postoje jos i druga dva oblika
koji su ipak rijedi i manje ozbiljni.

5. Adrenogenitalni sindrom (AGS)
Kod AGS-a se u kori nadbubrezne Zlijezde
stvara premalo kortizola. U slu€aju infek-
cija s visokom temperaturom pojavljuju se
opasne krize s hipoglikemijom i gubitkom
soli. Poremeéajem uzrokovano poviseno
luéenje muskih spolnih hormona kod po-
godenih djevojcica dovodi do poprimanja
karakteristika muskih vanjskih spolnih
organa. Kod dje¢aka su spolni organi do-
dusSe normalni, ali kod njih nastupa rani
pubertet koji dovodi do patuljastog rasta
i neplodnosti. Terapija je jednostavna:
hormoni koji nedostaju se nadoknaduju u
obliku tableta. Ako se s time zapoc¢ne ubr-
zo0 nakon rodenja, ne dolazi ni do kakvih
ostec¢enja. Ovaj poremecaj pogada jedno
od 9000 novorodencadi.



6. Manjak biotinidaze

Ovaj poremecaj dovodi do razli¢itih, dije-
lom vrlo teSkih oSteéenja i pod odredenim
okolnostima ¢ak i do smrti djeteta. Encim
biotinidaza u normalnim okolnostima oslo-
bada vitamin biotin iz njegovog vezanog
oblika i time ga Cini opet dostupnim za
tijelo. Suprotno tome, kod bolesti dolazi
do gubitka vitamina. Biotin je od Zivotne
vaznosti za funkciju razli¢itih encima me-
tabolizma.

| ovdje se ranom dijagnozom i neposred-
nom terapijom mogu sprijeciti oste¢enja.
Tretman manjka biotina nije problemati-
¢an. Sastoji se od dnevnog uzimanja jed-
ne tablete biotina. Bolest je otprilike jedna-
ko Cesta kao i galaktosemija.

7. Cisti¢na fibroza (CF)

Kod CF-a postoji poremecaj izmjene soli u
stanicama. Kao posljedica toga, sluz u dis-
nim putevima i u gusteraci postaje gusta i
zitka. To dovodi do kroni¢ne upale diSnih
puteva i slabog rasta, Sto, ukoliko se ne
lijeci, dovodi do teSke bolesti. Poznati su i
blazi oblici, koji se slu¢ajno tek otkrivaju u
odrasloj dobi. S intenzivnim inhalacijama,
fizioterapijom udisanja i odgovaraju¢om
prehranom uz davanje probavnih enzima
i vitaminima topivim u mastima mogu se
izbjeéi nepotrebna hospitalizacija i omo-
guciti bolje nepredovanje. CF je najéeSce
urodeno oboljenje metabolizma i pogada
otprilike jedno od 3000 novorodendadi.

8. Glutarna acidurija tip 1 (GA-1)

Kod ove bolesti metabolizma organizam
ne moze normalno preradivati aminokiseli-
ne lizin i triptofan, normalne sastavne dije-
love svih Zivotinjskih i biljnih bjelan€evina.
Kao posljedica dolazi do stvaranja pro-
dukata metabolizma otrovnih za mozak.
Pogodena djeca kao novorodenc¢ad uglav-
nom joS ne pokazuju nikakve simptome.
Bez terapije vecina djece ima uvecanu
glavu, a tokom vremena dolazi do zastoja
u razvoju i diskretnih poremecaja u kreta-
nju. U uzrastu od 3 mjeseca do 3 godine
dolazi do akutnih metabolickih kriza koje
mogu dovesti do trajnih poremecaja kreta-
nja i najtezih oblika invalidnosti, a izaziva€
su ¢esto banalne infekcije.

Posebnom dijetom i supstitucijom L-kar-
nitina GA-1 se mozZe dobro tretirati. Radi
izbjegavanja metaboli¢kih kriza u prvim
godinama zivota ve¢ kod banalnih infek-
cija ukljuCuje se stacionarna terapija hitne
medicine.

9. Bolest mokrace kao javorov sirup
(MSUD)

Bolest mokrace kao javorov sirup (takoder
poznata kao MSUD) je urodeni poremeca;j
metabolizma kod kojeg pojedini sastojci
bjelan¢evina (takozvane aminokiseline
leucin, izoleucin i valin) u organizmu ne
mogu biti pravilno preradeni. Kao poslje-
dica se u organizmu gomilaju otrovni ma-
terijali koji mogu dovesti do vrlo brzog po-
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opasna je moguca pojava otoka mozga
koja moze izazvati smrt. Poznati su i blazZi
oblici kod kojih su pacijenti manje pogode-
ni. MSUD se moze dobro tretirati poseb-
nom prehranom. Pacijenti kod kojih se ova
bolest otkrije pri screeningu novorodenca-
di imaju dobru prognozu.
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10. TeSka kombinirana imunodeficijen-
cija (SCID) i teSka limfopenija T
stanica

Kod teSke kombinirane imunodeficijen-

cije (SCID) i teSke limfopenije T stanica

radi se o poremecaju stvaranja T stanica.

Kao posljedica toga moze doc¢i do brzog

razvoja infekcija opasnih po zivot i izra-

Zenog poremecaja u razvoju. Ako se ne

lijeGe, SCID i teSka limfopenija T stanica

mogu dovesti do smrti. Poznati su i blazZi

oblici s manje teSkim posljedicama. SCID i

teSka limfopenija T stanica mogu se izlije-

¢iti transplantacijom mati¢nih stanica. No-
vorodencad kod koje se bolest otkrije pri
screeningu imaju dobre izglede.




Proces screeninga u praksi

Uzorci krvi osu$ene na filtar-papiru se Sa-
lju u laboratorij «Neugeborenen-Screening
Schweiz» (Screening novorodendadi Svi-
carska) u Universitats-Kinderspital Zirich
(Sveucilisna djecja bolnica u Zirichu). Re-
zultat se dobiva u roku od nekoliko dana:
ako su rezultati testova normalni, Sto je
slu¢aj kod najveceg broja djece, roditelji
se ne obavjeStavaju i oni mogu biti mirni,
znajuci da njihovo dijete nema nijednu od
gore navedenih bolesti.

Ako u suprotnom utvrdimo neobi¢an na-
laz, stupamo u kontakt s roditeljima preko
rodiliSta, pedijatrice, pedijatra ili najblize
pedijatrijske bolnice kako bi se mogle pro-

vesti daljne pretrage. Ipak, prvi sumnjivi
nalaz jo$ uvijek ne znaci da dijete zaista
boluje od neke bolesti. Naime, kod mno-
ge se djece kod druge pretrage pokaze da
je sve normalno. Tek ukoliko se preciznim
analizama utvrdi da je dijagnoza to¢na, za
Sto je naj¢eS¢e potrebno nekoliko dana,
smjesta se zapocinje s terapijom. Potom
se planira daljnji postupak kod neophod-
nog dozivotnog tretmana u dogovoru s
pedijatricom, pedijatrom, najblizom pedi-
jatrijskom bolnicom, kao i specijaliziranim
lije€nicima i lije€nicama nadleznog centra
za metabolicke, imunoloske, pulmoloske
bolesti ili hormonske poremecaje.

Svi rezultati testiranja i materijal preostao
od krvnih proba se dugoro¢no €uva u labo-
ratoriju za screening.

Ako se u slu€aju novog nastupanja bole-
sti kasnije po€nu postavljati pitanja koja bi
se mogla razjasniti pretragama tih proba,
nadlezni ih lije¢nik moze od nas zatraziti.
Jedan dio preostalog materijala se moze
koristiti u svrhe razvoja i pobolj$anja scre-
eninga novorodencadi, te prilagodbe na
nove dostupne metode i saznanja. U te
svrhe se preostali materijal kodira. Kodi-
ranje znaci da se svi podaci, kojima bi se
moglo identificirati dijete (ime, datum rode-
nja itd.) zamijenjuju kodom. Preostali ma-
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terijal se moZe samo putem liste kodova
(klju¢a) povezati s vasim djetetom. Ta lista
kodova se €uva na sigurnom i iskljucivo
lije€nici screeninga novorodenéadi imaju
pristup listi.

Ukoliko se pri daljnjem razvoju metoda
istrazivanja nesto novo pronade $to bi mo-
glo koristiti zdravlju Vaseg djeteta, lista se
dekodira kako bismo Vas mogli kontakti-
rati.
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