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Informacije za roditelje od Zavoda za screening novorodencadi

u Heidelbergu

Dragi roditelji,

vasSe dete se nedavno rodilo. Vecina dece ugleda zdravo
ovaj svet a i ostane zdravo. Ali, na Zalost, ima slucajeva, da
novorodena deca boluju od retkih urodenih bolesti koje ne
mogu odmah da se uoce. Od takvih bolesti moZe da oboli
otprilike jedno od 1500 novorodene dece. Ako se te bolesti
ne lece, moZe da dode do oStecenja organa aido telesnihili
dusevnih obolenja. Da bi se gore navedene bolesti pravov-
remeno otkrile mi vam nudimo ranu detektorsku pretragu
za svu novorodencad (proSireni screening novorodencadi).

S kojim ciljem se prave rane detektorske pretrage?

Rane detektorske pretrage se prave u svrhu pravovremenog
otkrivanja retkih urodenih smetnji metabolizma i funkcija
organa. Ukoliko se kod takvih obolenja pocne rano sa tera-
pijom, po moguénosti uskoro posle poroda, najcesée mogu
da se sprece posledice urodenih obolenja. Iz tog razloga se
kod svih novorodencadi veé viSe od 35 godina prave krvne
pretrage.

Kada i kako se vrse pretrage?

Izmede drugog i treCeg dana Zivota bebe (36. do 72. sat
nakon poroda), evtl. zajedno sa U2, drugom preventivhom
pretragom va3eg deteta, bebi se uzmu par kapi krvi (iz vene
ili pete) i kapnu na karticu nacinjenu od filter papira. Nakon
Sto se krv osusi, kartica se odmah Salje u poseban laborato-
rij za screening. U laboratoriju se probe odmah pregledava-
ju posebnim, vrlo osetljivim metodama pretrage. TroSkove
takvih pretraga snose osiguravajuéi zavod za zdravstvenu
zastitu ili klinika.

Na koja obolenja se vr3e pretrage?

Bolesti koje mi smemo da pretraZzujemo propisane su pra-
vilnikom, kojeg moramo da se pridrzavamo. Radi se o 12
bolesti metabolizma i 0 2 hormonalne poremetnje. O pos-
ledicama i simptomima tih bolesti moZete niZze opSirnije
da procitate. Kada sumiramo sve te bolesti, moZe da se
kaZe da od jedne od tih bolesti boluje otprilike jedno od
1500 novorodencadi. U veéini familija koje je zadesila takva
bolest pre nije bilo sli¢nih obolenja. PoSto deca sa takvim
obolenjem mogu pri porodu da izgledaju potpuno zdrava,
screening novorodencadi je veoma vazna pretraga. Obolela
deca mogu da se pravovremeno

sacuvaju od teskih obolenja i njihovih posledica kao 5to su
to na primer smetnje u duSevnom i telesnom razvoju. Mora-
mo da napomenemo da se iskljucivo iz navedenih pretraga
ne moZe proslediti izjava o porodi¢nom riziku.

Tko sme da sazna rezultate pretrage?

Za nekoliko dana laboratotij za screening 3alje u svakom
slucaju pismeni nalaz posiljaocu krvne pretrage (lekar
na klinici za porodiljstvo, babica). U hitnim slucajevima
se takoder uspostavlja i direktan kontakt sa roditeljima.
Zato vas molimo da nam ostavite vas broj telefona i adre-
su gde mozZe da vas se obavesti prvih dana nakon poro-
da, da bi mogli te podatke da priloZimo uz karticu sa krvi
koju Saljemo u laboratorij. Rana dijagnostika i rana terapija
obolele novorodencadi je moguca samo ukoliko svi, bez
nepotrebnog gubitka vremena, suraduju — to se tice rodi-
telja, klinike tj. lekara i laboratorija za screening. Samo na
taj nacin mogu nalazi pretrage pravovremeno da se dobiju
i kontroliSu.

Sta zna¢i rezultat pretrage?

Rezultat screening pretrage jo3 nije medicinska dijagnoza.
Pomocu rezultata pretrage mogu pretezno da se iskljuce
pojedina obolenja na koje je pravljena pretraga ili u suprot-
nom slucaju da se kod sumnje na odredeno obolenje prave
daljnje dijagnosticke pretrage, kao npr. da se pretraga po-
novi. Napominjemo da ponovna pretraga moZe da bude
potrebna takoder ako na primer vreme vadenja krvi nije bilo
optimalno.

Mogu li navedene boslesti da se izlece?

Svi navedeni defekti metabolizma i nevedene endokri-
ne poremetnje su urodene i iz tog razloga neizlecive. Uz
odgovarajucu ranu terapiju posledice tih urodenih pore-
metnji jedino mogu da se sprece ili barem umanje. Terapija
se sastoji iz specijanih dijeta i/ili uzimanja odgovarajucih
lekova. U slucaju sumnje na obolenje ili u slucaju obolenja,
specijalisti za metabolizam vam stoje na raspolaganju. Oni
mogu da vas savetuju i da se brinu o vama.
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Obolenja koja se pronalaze screeningom
novorodencadi

Adrenogenitalni sindrom

Hormonalni poremecaj uzrokovan defektom kore
nadbubrezne Zlezde: maskulinizacija devojcica, moguc je
smrtni ishod bolesti ukoliko dode do krize usled gubit-
ka soli. Hormonalna terapija (ucestalost: oko 1/10 000
novorodencadi).

Bolest ,,javorovog sirupa“

Radi se o defektu razgradnje aminokiselina: mental-
na ostecenja, koma, moguc je smrtni ishod. Terapija
pomocu specijalne dijete (ucestalost: oko 1/200 000
novorodencadi).

Manjak encima biotinidaze

Defekt metabolizma vitamina biotina. Promene na koZi,
krize metabolizma, mentalna oStecenja, moguc je smrtni
ishod. Terapija davanjem biotina (ucestalost: oko

1/80 000 novorodencadi).

Poremecaji metabolizma karnitina

Poremecaj u metabolizmu masnih kiselina: krize metabo-

lizma, koma, mogué je smrtni ishod. Terapija pomoéu spe-
cijalne dijete (uCestalost: oko 1/100 000 novorodencadi).

Galaktozemija

Poremecaj u metabolizmu jednog sastojka mlecnog
Secera (galaktoze): slepilo, telesno i mentalno ostecenje,
prestanak rada jetre, moguc je smrtni ishod. Terapija
pomocu specijalne dijete (ucestalost: oko 1/40 0oo
novorodencadi).

Glutarna acidurija tipa |

Poremecaj u razgradnji aminokiselina: trajno oStecenje po-
kretnosti, iznenadne krize metabolizma. Terapija pomoéu
specijalne dijete i dodatka aminokiselina (ucestalost: oko
1/80 000 novorodencadi).

Uzimanje i prerada podataka

Kartica sa krvnim uzorkom koja se 3alje na Zavod za scree-
ning novorodencadi univerzitetske medicinske klinike za
decu i omladinu u Heidelbergu (Neugeborenenscreening
der Universitatsklinik fiir Kinder- und Jugendmedizin Heidel-
berg) sadrZi podatke o vaSem detetu. Uz ime deteta (vaZan
podatak da ne bi doSlo do zamene) potrebni su nam daljnji
podaci (datum rodenja, nedelja trudnoce) da bi mogli pra-
vilno da ocenimo rezultate. Osim toga vas molimo da na
kartici napiSete vaSe ime, adresu i broj telefona. Ti podaci
su nam potrebni ukoliko odmah moramo da vas obavesti-
mo da je vaSem detetu potrebna brza lekarska terapija (to
je potrebno samo kod malog broja dece). Licni podaci vaseg
deteta i vaSi podaci koje ste upisali na karticu, uneti ée se
u sistem racunara Zavoda za screening novorodencadi u
Heidelbergu. Ti podaci ¢e tamo da se Cuvaju 10 godina,
jer se radi o medicinskim nalazima koji prema lekarskom
staleSkom pravilniku moraju da se ¢uvaju 10 godina. Ali vi
moZete da budete sigurni da ée samo oni suradnici Zavoda
za screening novorodencadi, kojima su ti podaci potrebni
za rad imati pristup tim podacima. Nakon deset godina ti se
podaci bridu. Vasi podaci, podaci o vaSem detetu kao i krvni
uzorci, nece biti upotrebljeni i procenjeni u druge svrhe nego
$to je to navedeno. Ti podaci takoder nece biti uruceni tre¢im
neovlastenim licima.

Hipotireoza

Urodena umanjena funkcija Stitne Zlezde: teski poremecaji
duSevnog i telesnog razvoja. Hormonalna terapija
(uCestalost: oko 1/4 ooo novorodencadi).

Izovalerijanska acidemija

Defekt u razgradnji aminokiselina: mentalna oStecenja,
koma. Terapija pomocu specijalne dijete i davanja amino-
kiselina (ucestalost: oko 1/5 000 novorodencadi).

Nedostatak LCHAD-a i VLCAD-a

Defekt u metabolizmu dugolancanih masnih kiselina: krize
metabolizma, koma, slabost telesnih miSica i srcanog
miSi¢a, moguc je smrtni ishod. Terapija pomocu specijalne
dijete. Izbegavanje faze gladovanja (ucestalost: oko

1/80 000 novorodencadi).

Nedostatak MCAD-a

Defekt kod pretvorbe energije iz masnih kiselina: krize
metabolizma, koma, mogu¢ je smrtni ishod. Terapija da-
vanjem karnitina. Izbegavanje faze gladovanja (ucestalost:
oko 1/10 000 novorodencadi).

Fenilketonurija

Defekt u metabolizmu aminokiseline fenilalanin:
gréevi, spasticni napadi, mentalno oStecenje. Terapi-
ja pomocu specijalne dijete (ucestalost: oko 1/10 000
novorodencadi).

Upozorenje

Pravovremena terapija nije uvek u stanju da potpuno
spreci posledice obolenja. Neposredna terapija omogucuje
obolelom detetu u vecini slu¢ajeva normalan razvoj.

Preostali krvni uzorak

U pravilu se prilikom krvne pretrage ne potroSi sva krv sa kar-
tice. Prema pravilnicima, koji vaZe za celu Saveznu Republiku
Nemacku, kartice sa uzorkom se €uvaju najduZe 3 meseca.
Nakon toga se uniStavaju. Kroz nase iskustvo mi smo dosli
do spoznaje da krvne uzorke treba duZe da se ¢uva. Ukoli-
ko Zavod za screening novorodencadi previdi neku bolest,
samo iz preostalog krvnog uzorka moZe da se sazna da li je
greSka nastupila u naSem laboratotiju ili negde drugde. Iz
tog razloga mi nakon 3 meseca otcepljujemo deo sa li¢nim
podacima od krvnog uzorka i uniStavamo ga. Krvni uzorak
cuvamo 10 godina. Iskljucivo jedan poverenik koji Cuva elek-
tronsku kopiju karte mozZe da uspostavi vezu izmedu li¢nih
podataka i krvnog uzorka. To poverenstvo je preuzeo gosp.
prof. M. Klett, direktor Zavoda za zdravlje u Heidelbergu, tj.
njegov zamenik. Samo uz pismeni zahtev i uz vase pismeno
odobrenje krvni uzorak moZe da se identifikuje i eventualno
izda. Vi imate pravo da se protivite takvom produzenom tret-
manu krvnog uzorka.

Pravo na opoziv

Ucestvovanje u screeningu novorodencadi usleduje na
dobrovoljnoj bazi. Vi u svako doba moZete da povucete
vaSe odobrenje. U tom slucaju se evtl. ve¢ koriStene karti-
ce unistavaju, li¢ni podaci u racunarima se blokiraju (pris-
tup viSe nije moguc), evtl. sacuvan ostatak krvnog uzorka se
unistava.



Odobrenje za screening novorodenog deteta
Einwilligungserklarung Neugeborenenscreening fiir

Ime deteta:
Name des Kindes:

Datum rodenja:
Geburtsdatum:

(ili etiketa)

(oder Klebeetikett)

(O Primio/-la sam informativni materijal u vezi screeninga novorodenog deteta i dovoljno mi je razjanjeno.
Ich habe das Informationsmaterial zum Neugeborenenscreening erhalten und bin ausreichend aufgeklart.

(O Sporazuman/-na sam da se kod mog deteta sprovede screening novorodencadi.
Ich bin mit der Durchfiihrung des Neugeborenenscreenings bei meinem Kind einverstanden.

(O Obavesten /-a sam o potrebi kontrolnog pregleda do najkasnije .........cececervrvenee (datum). (Kontrolni pregled je
potreban samo kod malog broja dece.)
Ich wurde tiber die Notwendigkeit einer Zweituntersuchung bis spatestens ................... (Datum) aufgeklart.

(Eine Zweituntersuchung ist nur bei wenigen Kindern notwendig.)

(O Odbijam da se kod mog deteta sprovede screeninga novorodenog deteta. ObaveSten /-a sam o moguéim negativnim
posledicama po moje dete (neotkrivene bolesti sa moguéim posledicama du3evnog ili telesnog defekta i smrti)
Ich lehne das Neugeborenenscreening fiir mein Kind ab. Ich wurde auf die moglichen negativen Folgen fiir
mein Kind hingewiesen (unentdeckte Krankheit, die zu Behinderung und Tod fiihren kann.)

(O Nisam sporazuman/ -na da se krvni uzorak moga deteta sauva u pseudonimiziranom obliku (bez uspostavljanja veze
sa licnim podacima). Zelim da se kartica sa krvnim uzorkom kompletno nakon 3 meseca unisti (ukoliko izaberete ovu
opciju, potpisana kopija izjave mora da se po3alje zajedno sa karticom).

Ich bin nicht mit der Aufbewahrung der Blutprobe meines Kindes in pseudonymisierter Form (ohne Verkniipfung mit den
personlichen Daten) einverstanden. Die Testkarte soll nach 3 Monaten komplett vernichtet werden.
(Falls angekreuzt muss eine Kopie der Erklarung unterschrieben mit der Testkarte versendet werden.)

Datum, potpis najmanje jednog staratelja
Datum, Unterschrift mind. eines/r Personensorgeberechtigten

Universitatsklinik fiir Kinder- und Jugendmedizin Heidelberg
Stoffwechselzentrum - Neugeborenenscreening
Im Neuenheimer Feld 150

69120 Heidelberg



