Rozszerzona oferta

badania noworodkow

Obecnie wszystkie noworodki majg
mozliwos¢ byé zbadane pod katem
wrodzonej wady stuchu, choroby prze-
miany materii, oligofrenii (zwanej takze
chorobg Follinga lub PKU) oraz wro-
dzonej niedoczynnosci tarczycy. Oferta
ta jest obecnie rozszerzona o badania
na 21 rzadkich, wrodzonych, dziedzicz-
nych chordb, ktérych leczenie wazne
jest rozpocza¢ mozliwie jak najszybciej.

Badanie polega na pobraniu probki krwi z piety
dziecka po uptywie 48-72 godzi po urodzeniu.
Prébka ta wraz informacjami o nazwisku matki,
numerze ewidencyjnym, adresem, numerem
telefonu, miejscem urodzenia, datg i godzing
urodzenia, dtugoscig okresu cigzy, waga dziecka
oraz jego pfcig przestana zostaje do Laboratorium
Badar Noworodkéw (Nyfadtscreeningen) w
Szpitalu Uniwersyteckim w Oslo (Oslo
universitetssykehus) w celu przeprowadzenia
analizy.

Zaktada sie, ze aby wykonac te badanie, rodzice
muszg otrzymac na jego temat informacje i
wyrazi¢ nie zgode. Jesli rodzice nie wyrazajg
zgody na badanie, prosimy, aby poinformowali 0
tym personel Oddziatu Porodowego. Nalezy
podkresli¢, ze istniejg inne wrodzone schorzenia,
ktére mogg zosta¢ wykryte poprzez taki rodzaj
badania krwi.
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Co dla dziecka oznacza pobranie krwi?
Cho¢ dziecko po porodzie moze sprawia¢ wraze-
nie zdrowego, w rzadkich przypadkach moze mie¢
ono wrodzong chorobe, np. przemiany materii.

Im wiecej czasu uptywa bez leczenia, tym wieksze
jest ryzyko trwatych uszkodzen oraz $mierci.
Dlatego niezmiernie wazne jest jak najwczes$niej-
sze wykrycie choroby w celu rozpoczecia odpo-
wiedniego leczenia.

Bardzo niewiele dzieci (ok. jedno na tysigc) rodzi
sie z chorobami, na ktére bedg badane. Ale dla
dobra dzieci posiadajgcych te choroby ogromnie
wazne bedzie ich wczesne wykrycie.

Co sie dzieje po przeprowadzeniu analizy?
Wyniki analizy zostajg przestane do miejsca
urodzenia. Jesli wynik jest normalny, rodzice nie
otrzymujg zadnego zawiadomienia. W przypadku
podejrzenia o istnienie choroby lekarz kontaktuje
sie niezwfocznie z rodzicami w celu zrobienia
dalszych badan. Jesli Laboratorium Badan
Noworodkéw otrzymato probke zbyt ztej jakosci,
wowczas miejsce, w ktdrej urodzito sie dziecko
kontaktuje sie z rodzicami w celu pobrania
dziecku nowej prébki krwi. To nie musi oznaczaé
podejrzenia 0 wystepowanie choroby u dziecka.

Rodziny, u ktoérych dzieci wykryto chorobe
prowadzone sg dalej zazwyczaj przez miejscowy
oddziat dzieciecy i/albo przez Szpital
Uniwersytecki w Oslo. W przypadku wynikoéw
badania mogacych wskazywac na wystepowanie
choroby, wynik kolejnych testéw bedzie zazwyczaj
gotowy w ciggu 1-2 tygodni.
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W rzadkich przypadkach, szczegOlnie u
wczedniakow, moga wystepowac wyniki badan
wskazujace na chorobe, choé dziecko chore nie
jest. Kolejne badania szybko ustalg, czy tak jest.

Po przeprowadzeniu analiz reszta probki krwi
zostaje zmagazynowana w sposdb niemozliwy

do zidentyfikowania w biobanku diagnostycznym
Laboratorium Badarn Noworodkdéw. Przechowanie
probki umozliwia powtorzenie badania w przypad-
ku zaistnienia watpliwosci w kwestii diagnozy lub
tez koniecznosci wykonania dodatkowych badan,
ktére nie byty mozliwe w chwili narodzin dziecka.
Probka moze tez zostac uzyta w celu zapewnienia
jakosci badan oraz rozwoju nowych metod anali-
zy. Po uptywie 6 lat zostaje ona zniszczona.

Aby moc przeprowadzi¢ pewny pod wzgledem
naukowym program badar noworodka bedzie
istniata koniecznos$¢ postuzenia sie informacjami
z programu badan, w tym wynikéw analiz, uzycia
lekéw lub innych informacji mogacych wptyngé na
wyniki analiz oraz ewentualne przeprowadzone
leczenie. Celem jest zapewnienie bezpiecznego
z naukowego punktu widzenia przeprowadzenia
badan i nadzorowanie leczenia zastosowanego
w stosunku do choréb na ktére dziecko jest
badane. Te informacje zachowywane sg na state.

Szpital Uniwersytecki w Oslo jest odpowiedzialny
za informatyczny system stosowany w zwigzku z
badaniem noworodkow. Kazdy zarejestrowany ma
prawo do wglgdu do informacji oraz prawo
zazgdac ich wykasowania (por. www.oslo-
universitetssykehus.no/nyfodtscreeningen). Jezeli
rejestr zawiera btedy, przystuguje woéwczas prawo
do ich skorygowania.

Badanie zaktada, ze rodzice otrzymali informacje
dotyczacg badania i wyrazili na nie zgode. Jesli
rodzice nie wyrazajg zgody na takie badanie,
prosimy, aby poinformowali o tym personel

w miejscu urodzenia dziecka.

Jesli rodzice wyrazajg zgode na badanie, ale nie na
przechowywanie probki, powinni zawiadomi¢ o tym
Laboratorium Badari Noworodkow. Do tego celu
stuzg odpowiednie formularze, ktore sg dostepne w
miejscu urodzenia dziecka lub na www.oslo-univer-
sitetssykehus.no/nyfodtscreeningen.

Prosimy takze o zgode na wykorzystanie probki
krwi oraz danych osobowych w celu podniesienia
jako$ci i rozwoju programu badan. Uczestnictwo
w nim jest dobrowolne. Jesli rodzice nie wyrazajg
na to zgody, nie muszg podawac zadnego uza-
sadnienia i fakt ten nie bedzie miat zadnego
wptywu na leczenie, ktére otrzyma dziecko.

Probki krwi oraz dane osobowe z Laboratorium
Badan Noworodkdéw beda mogty by¢ wykorzysta-
ne do badan naukowych. Zgodnie z przepisami
dotyczacymi badan naukowych wymagana jest
wzgledem tego osobna zgoda. (por. www.oslo-
universitetssykehus.no/personvern).

Laboratorium Badari Noworodkéw moze udzieli¢
rad i wskazéwek zwigzanych z chorobami na
ktore badane jest dziecko. Na stronie internetowe;j
www.oslo-universitetssykehus.no/
nyfodtscreeningen znajduje sie opis choréb oraz
informacje o tym, jak sg one leczone. Na stronie
www.helsenorge.no mozna przeczytac takze
wigcej na temat rzadkich schorzen oraz
rozmaitych mozliwosci leczenia.

Dla niektorych choréb utworzono takze krajowy
bank ofert moggcy udzieli¢ porad oraz
wskazowek. Odwiedz strone www.helsedirektoratet.
no/funksjonshemninger w celu zorientowania sie
w ofertach leczenia. Telefon Serwisowy Wydziatu
Zdrowia (Helsedirektoratets Servicetelefon)
udziela takze wigcej informacji na temat rzadkich
schorzen.

Servicetelefonen (Helsedirektoratets
Servicetelefon): 800 41 710

Laboratorium Badari Noworodkow
(Nyfodtscreeningen): tif 02770, e-mail:
nyfodtscreeningen @ous-hf.no

Y"ﬂ Helsedirektoratet

‘ + Oslo
un IverSItetssykthS Norwegian Directorate of Health

* Bez nazwiska i daty urodzenia, ale z numerem proébki

Wykonuje sie¢ badania na nastepujace choroby: Choroba Fallinga (PKU), Niedoczynno$¢ tarczycy (CH), Propionic acidemia — choroba metabolizmu (PA), Methylmalonic acidemia (MMA),
Acydemia izowalerianowa (IVA), Niedobér syntetazy holokarboksylazy (HCS/MCD), Niedbor biotindazy (BIOT), Niedobdr Beta-ketothiolazy (BKT), Acyduria glutarowa typu 1 (GA1), Medium-chain
acyl-CoA dehydrogenase deficiency (MCADD), Long-chain 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogenase deficiency (LCHAD), Niedobdr biatka tréjfunkcyjnego (TFP) , Very long-chain acyl-CoA dehydroge-
nase deficiency (VLCAD), Carnitin Transporter Deficiency (CTD) , Niedobér carnitine palmitoyltransferazy | (CTP IA) , Niedobér carnitine palmitoyltransferazy Il (CTP Il) , Niedobor translokazy
karnityna/acylkarnityna (CACT), Acyduria glutarowa typu 1 (GA2), Chroba syropu klonowego (MSUD), Homocystinuria/Hypermethioninaemia (HCU/MET) , Tyrosinemia typu | (TYR I), Wrodzony
przerost nadnerczy (CAH), Mukowiscydoza (zwtoknienie torbielowate) (CF)
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