Ez a kis tajékoztato fuzet az ujszulottkori
anyagcsere szlrdvizsgalatokrol szdl.
Igyekeztiink a leggyakrabban felmerilé
kérdésekre valaszt adni, ha azonban tovabbi
tajékoztatasra van sziksége, kérjuk, forduljon
az Ont vagy gyermekét ellaté egészséguigyi
személyzethez.

@ Mi az ajsziilottkori sziirés lényege?

Az ujszlldttkori szlirés egy specialis vér-
vizsgalat, mely lehetévé teszi ritka, de sulyos
anyagcsere betegségek felismerését. Jelenleg
26 betegség sziirését végezzik el néhany
csepp verbdl. A szlirbvizsgalat Magyar-
orszagon minden Ujszil6tt esetében kotelezb.

@ Miért fontos a kisbabamnak ez a
vizsgalat?

Olyan betegségeket sziriink, melyek komoly
egészsegugyi problémat okozhatnak
gyermekének. Ha nem ismerijik fel 6ket
idében, s nem kezdjuk el azonnal a
kezeléstiket, a testi vagy szellemi fejl6dés
elmaradasat, életveszélyes allapotokat, vagy
akar halalt okozhatnak. Ezzel szemben a
korai felismerés és kezelés megelézheti, vagy
lényegesen csOkkentheti a betegség
tineteinek és a sulyos szévédmeényeknek a
kialakulasat.

@ A gyermekem tokéletesen
egészségesnek latszik. Miért sziikséges
mégis a teszt elvégzése?

Azok a babdk, akik anyagcsere betegségben
szenvednek, a szlletés utani napokban még

ugyanolyan egészségesnek latszanak, mint a
tobbi, valéban egészséges Ujszilott. A
szlrésre éppen azért van szikség, mert ilyen
korai id6pontban mas médon még nem
ismerhet6 fel a betegség. A vérvizsgalat olyan
informacidkat nyujt, mely lehetévé teszi a
betegség korai felismerését, és idében torténé
kezelését.

Az ujszulottkori szlrés fontos 1épés ahhoz,
hogy gyermeke, életének legkorabbi
idépontjatol kezdve, a leheté legjobb
egeszségugyi ellatast kapja.

@ Hogyan térténik a vizsgalat?

A baba sarkabol néhany csepp vért veszink.
A vérvétel biztonsagos, az ujszuléttet nem
veszélyezteti. A szUr8papirra itatott vérmintat
az anyagcseresz(rd laboratériumba szallitjak.
Ott néhany napon bellll elvégezzik a
szukséges méréseket. Ha koros eredményt
talalunk, azt jelezzik a mintat bekildé
intézmeénynek, a gyermeket ellatd orvosnak,
védondnek, vagy a gyermek szlleinek.

@ Milyen betegségeket sziirnek?

Olyan betegségeket szliriink, melyek a
szervezet energia ellatasaban, vagy hormon
termelésében okoznak problémat. llyen
betegségek az aminosav anyagcserezavarok
(pl. fenilketonuria), biotinidaz hiany,
galaktozémia, organikus aciduriak,
veleszilletett pajzsmirigy elégtelenség, zsirsav
oxidacios zavarok.

@ Mitél lehet anyagcsere beteg a
gyermekem?

A legtdbb anyagcsere betegséget a szul6ktol
oroklik a gyermekek. A beteg gyermek szllei
egy normalis és egy kéros gént hordoznak,
ezért 6k rendszerint nem mutatnak tlineteket.
Ha azonban a baba mindkét szul6tél a koros
gént 6rokli, 6 beteg lesz. A velesziletett
pajzsmirigy elégtelenséget az okozza, hogy a
pajzsmirigy nem jol fejl6dott, vagy nagyon
kicsiny, és ezért nem tud megfeleléen
mUkodni.

@ Mikor torténik a vizsgalat?

A vérvételt a szlletést kovets 48. és 72. éra
kozott végezzik el. Ez teszi lehetdve, hogy a
betegséget idében fel tudjuk ismerni.
El6fordulhat azonban, hogy gyermekénél,
néhany nappal vagy héttel késébb, Ujabb
vérvételre lesz szikség.

@ Mikor van sziikség ismételt vérvételre?

A masodik vérvétel nem jelenti azt, hogy az
On kisbabaja beteg. Az ismételt vizsgalat
leggyakoribb oka, hogy az elsé mintabdl nem
lehet egyértelm( kdvetkeztetést levonni.
Példaul azért, mert a baba koraszilott, vagy
még nem fogyasztott elég taplalékot. De
jelentheti azt is, hogy a gyermekénél felmertilt
az anyagcsere betegség gyanuja. Ezért ha
felszolitast kap a masodik vérvételre, nagyon
fontos, hogy ne késlekedjen. A masodik minta
segit elddnteni, hogy a baba egészséges-e,
vagy tovabbra is fennall a betegség gyanuja.



© Mi torténik, ha felmeriil egy betegség
gyanuja?

Ha felmeril a gyanu, hogy gyermekével
probléma van, azonnal értesitjlik az 6t ellato
egészseéglgyi személyzetet. Ezutan tovabbi,
a betegség fennallasat megerésitd, vagy
kizar6 vizsgalatokat végzink. Ha igazolédik,
hogy a gyermek beteg, a specialis gondozé
kdzpontokban, klinikakon, azonnal
megkezdjik a gyermek kezelését.

@ Hogyan érteslilok a sziirés
eredményérol?

A laboratorium csak a koros eredményekrol

kild értesitést. Azt, hogy a vérvétel és a minta

elkildése megtoértént-e, a gyermekét ellatod
egészsegugyi személyzettdl tudhatja meg.

@ Mi torténik, ha otthon sziilom meg a
gyermekemet?

A szlirést Magyarorszagon minden

ujszulottnél kotelezé elvégezni. Otthon tortént

szllés esetén a terlletileg illetékes
egészseglgyi személyzet (korzeti
gyermekorvos, vedénd) gondoskodik a
vizsgalat elvégzésérdl.

@ Hogyan térténik az anyagcsere beteg
gyermekek kezelése?

Ezeket a betegségeket — jelenleg -
meggyogyitani nem lehet. Azonban a koran
bevezetett kezeléssel hatdsosan tudjuk
csOkkenteni vagy megelézni a tineteket. A

kezelés tobbnyire diéta, gyégytapszer,
gyogyszer, vagy ezek kombinacidjanak az
alkalmazasa.

@ Mi toérténik a vérmintaval a vizsgalat
elvégzése utan?

A vérmintakat a laboratériumban, biztonsagos
koralmények kozoétt, tobb éven keresztil
meg0rizzuk. A mintdk mas vizsgalatok (pl.
orvostudomanyi kutatas) céljara torténé
feldolgozasa csak anonim maodon, a
személyazonositd adatok felhasznalasa nélkdl
torténhet. Ha a vizsgalat elvégzéséhez
személyazonositas szikséges, ennek
elvégzése csak a szil6 elézetes irasbeli
engedélye alapjan térténhet meg.
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