Kedves Sziil6k!

Ez a tajékoztatd a velesziletett anyagcsere-
betegségek Ujszulbttkori  szlrévizsgalatarol
szOl. Magyarorszagon a  szlr8vizsgalat
elvégzése minden Ujszllott esetében kotelezd
és téritésmentes.

© Wi az Ujsziiléttkori sziirés lényege?

A veleszlletett anyagcsere-betegségek
Ujszllottkori  szlirése vérmintabdl torténé
laboratoériumi vizsgalat, mely lehetévé teszi e
ritka, de sulyos betegségek korai felismerését.

© Miért fontos a babdknak ez a vizsgalat?

A veleszlletett anyagcsere-betegségek
komoly tlneteket okozhatnak gyermekének.
igy a testi vagy szellemi fejlédés elmarada-
sahoz, életveszélyes allapotok kialakulasa-
hoz, vagy akar halalhoz vezethetnek. Ezzel
szemben a betegség idében torténd felisme-
rése és a korai kezelés bevezetése megel6z-
heti vagy lényegesen csokkentheti a sulyos
tlnetek és szovédmények kialakulasat.

©aA gyermekem tokéletesen egészsé-
gesnek latszik. Miért sziikséges a teszt
elvégzése?

A beteg babak kdzvetlenll szlletés utan még
tinetmentesek lehetnek. A vérben azonban
mar ebben a korai id6szakban is kimutathatok
valtozasok, melyek lehetévé teszik a
betegségek felismerését.

Az Ujszlléttkori szlirés fontos Iépés ahhoz,
hogy gyermeke, életének legkorabbi idé-
pontjatél kezdve, a leheté leghatékonyabb
egészségulgyi ellatasban részesluljon.

© Mikor térténik a vizsgélat?

A vérvétel a szlletést kovetd 48. és 72. ora
kozott torténik. Eléfordulhat azonban, hogy
gyermekénél néhany nappal vagy héttel
késébb Ujabb vérvételre lesz szlikség.

© Hogyan térténik a vizsgalat?

A szllészeti intézetben a baba sarkanak
megszurasaval néhany csepp vért vesznek és
azt szlrépapirra itatjak. A szlr6épapirra itatott
vérmintat az intézet a terlletileg illetékes
budapesti vagy szegedi szlir6kézpontba kildi.
Ha a szilés otthon torténik, az ujszulottet
el6szor ellatd egészséglgyi személyzet gon-
doskodik a vérminta levételérdl és szallitasa-
rol. A szlirékdzpontok a beérkezés utan
azonnal elkezdik a mintak vizsgalatat.

© Milyen betegségeket sziirnek?

Magyarorszagon jelenleg 27 velesziiletett
anyagcsere-betegség szirését végezzik,
melyek a taplalék feldolgozasaban, a szerve-
zet energia-ellatasaban, a valadék vagy
hormon termelésében okoznak problémat.

© Wi térténik a vérmintaval a vizsgalat
elvégzése utan?

A maradék vérmintakat a sz(ir6kézpontok
megdrzik. A tarolt mintak értékesek lehetnek
gyermeke vagy késObbi utdédai szamara
(magzati diagnosztika). A tarolt mintak ismételt
vizsgalata segiti a sz(ir6kézpontok hatékony
makodeését. Orvosi kutatasi célu
felhasznalasuk hozzajarulhat a  jové
generaciok egészségének biztositasahoz és
népegészsegulgyi problémak felismeréséhez.
Orvosi kutatasi célu felhasznalas csak etikai
engedély birtokaban, a személyazonosité
adatok felhasznalasa nélkul térténhet. Ha a
vizsgalat elvégzéséhez személyazonositas
szukséges, ennek elvégzése csak a szil6
elézetes tajékoztatasa és irasbeli engedélye
alapjan torténhet. Amennyiben nem jarul
hozza, hogy gyermeke vérmintaja a
szlréprogram hatékonysaganak biztositasan
kivil mas célbél megbrzésre vagy orvosi
kutatas céljabdl felhasznalasra kertljon, ezt
megtilthatja, amit az alairasaval hitelesitett
nyilatkozatban jelezhet a védéndje vagy
orvosa felé.

© Witél lehet anyagcsere-beteg a
gyermekem?

A legtdbb anyagcsere-betegséget a sziil6ktél
oroklik a gyermekek. A beteg gyermek szilei
egy normalis és egy kéros gént hordoznak,
ezért 6k rendszerint nem mutatnak tineteket.
Ha azonban a baba mindkét szul6t6l a koros
gént Orokli, 6 beteg lesz. A velesziletett
pajzsmirigy elégtelenséget rendszerint nem a
szul6ktdl oroklik a gyermekek. Tobbnyire
akkor alakul ki, ha a magzati korban nem
fejlédik megfeleléen a pajzsmirigy és igy a
sziletés utan nem tud elég hormont termelni.



© Hogyan értesiilok a sziirés
eredményéroél?

A sziir6kbzpontok csak a normalistol eltérd
eredményekrdl kiildenek értesitést. Arrdl, hogy
a gyermekénél a vérvétel és a minta elklldése
megtortént, a gyermekét ellaté egészségugyi
személyzettdl kérhet felvilagositast.

Ha a vérminta vizsgalatanak eredménye a
normalistol eltér, a sz(rékézpont értesiti az
Ujszllottet ellatd egészségligyi személyzetet
vagy az Ujszilott szlleit. A _gyors értesités
érdekében_kérijiik, hogy az On, illetve gyer-
meke elérhetéségét pontosan adja meg a
sziilészeti intézetben térténd adatfelvételkor.

© wmit jelent, ha a sziirbvizsgalat a

normalistél eltéré eredményt mutat?

A normalistol eltéré6 eredmény még nem jelenti
azt, hogy az uUjszllott beteg. Az eltérés oka
lehet példaul korasziilotiség, gyogyszeres
vagy infuziés kezelés, anyai vitaminhiany,
illetve technikai probléma is. De az eltérést
okozhatja az is, ha a gyermekénél valéban
anyagcsere-betegség all fenn. Ennek elddn-
tésére tovabbi vizsgalatokra van szikség.

© Wit kell tennem, ha értesitést kapok
gyermekem normalistol eltéré sziirési
eredményéroél?

Ha tajékoztatast kap, hogy az ujszulotinél
tovabbi vizsgalatok elvégzése szikséges
(ismételt vérvétel vagy korhazi felvétel),
nagyon fontos, hogy ne késlekedjen. Ezek a

vizsgalatok segitenek eldonteni, hogy a
gyermeke egészséges-e vagy valdban beteg.
Tovabba lehetévé teszik, hogy betegség
fennallasa esetén azonnal el tudjuk inditani a
kezelést és gondozasba vételt. A késlekedés
veszélyeztetheti a gyermeket.

Az ismételt vizsgalat eredményrél minden
esetben tajékoztatast kap a szlrékoz-
pontoktdl.

© Hogyan toérténik az anyagcsere-beteg
gyermekek kezelése?

A kezelés toébbnyire diéta, gyogytapszer,
gyogyszer, vagy ezek kombinacidja.
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