KIMUTATHATO BETEGSEGEK LISTAJA
AMINOSAV-ANYAGCSERE ZAVARAIVAL KAPCSOLATOS BETEGSEGEK

* Hiperfenilalaninémia (klasszikus fenilketonuria, PKU)

* Atmeneti hiperfenilalaninémia

* Javorfaszorp betegség (MSUD) o

+ Citrullinémia | (argininoszukcinat szintaz hiany, ASS)

* Homocisztinuria

* Tirozinémia |l (TYR-])

* Tirozinémia Il (TYR-I)

. '[|rozmém|@}IIINSIYR-III.) .

* Atmeneti (jsziil6ttkori tirozinémia

* Argininémia - T

* Argininoszukcinat aciduria (argininoszukcinat lidz hiany, ASL)

* Hipermetioninémia ) L

* Karbamil-foszfat-dehidrogendz l-es tipust hidny = o
* l-es tipust szindréma hiperammonémiaval, hiperornitinémiaval, homocitrullinémiaval (HHH)

KARNITIN CIKLUSHIBA OKOZTA BETEGSEGEK

* Karnitin/acilkarnitin transzlokdz hiany

* Karnitin-palmitoil transzferaz hiany | (CPT-I)

* Karnitin-palmitoil transzferdz hiany Il (CPT-I1)
* Karnitin felvétel/transzport zavara (CUD)

ZSIRSAV-OXIDACIOS ZAVAROK

+ Kozéplanci acil-CoA dehidrogendz hiany (MCAD)

* Hosszulancu hidroxi-acil-CoA dehidrogenaz hiany (LCHAD%
* Nagyon hossz( lancu acil-CoA dehidrogenaz hiany (VLCAD
* | tipust 2-4 dienoil-CoA reduktaz hidny

. Muljci?lex acil-CoA dehidrogenaz hiany (MADD, GA-Il)

* Révidlanci acil-CoA dehidrogenaz hiany (SCAD)

* Tobbfunkcios fehérje hianya

SZERVES SAVAK ANYAGCSEREJENEK ZAVARAI

* Glutdrsavacidurial (GA)

+ Béta-ketotiolaz (oxotiolaz) hiany (B-KT)

* lzovaleriansav aciduria (IVA)

* Metilmalonsav aciduria (MMACBL)

* Propionsav aciduria (PA) o

. 3-h|drqxl—3—met1L%Iuﬁanl-CoA liaz hiany (HMG)
* Izobutiril-CoA-D hlénf!."

* 2-metilbutiril-CoA-DH hiany

+ 3-metilkrotonil-CoA karboxilaz hiany (3-MCC)
* Multiplex karboxilaz hidny (MCD)

+ 3-metilglutaril-CoA-hidrolaz hiany

* Metilmalonil-CoA-mutaz hiany

* Metioninémia/homocisztinuria (MET/HCYYS)
* Tobbszoros karboxilaz-hiany (MCD)

ENDOKRIN ES EGYEB ANYAGCSEREZAVAROK

* Galaktozémia (TGAL)

* Hipotiredzis (TSH)

* Biotinidaz hiany (BIOT)

+ Cisztds fibrézis (CF)

* Karnitin anyagcsere zavarok

* Elsédleges karnitin hiany

* Karnitin transzporthiany

* Karnitin transzlokaz hiany (CACTD)
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UISZULOTTKORI
ANYAGCSEREBETEGSEG EK
SZUROVIZSGALATA

A SZURESRE AZERT VAN SZUKSEG, MERT SZAMOS ANYAGCSERE-BETEGSEG
TUNETMENTES ALLAPOTBAN, IDOBEN FELFEDEZVE TELJES
MERTEKBEN KARBANTARTHATO,

ELHANYAGOLASA AZONBAN SULYOS SZOVODMENYEKKEL JARHAT.

Mi az iijsziilotthori sziivés Iényege?

Az Ujsziilottkori szlirés egy specialis vérvizsgalat, mely lehet6vé teszi ritka, de stlyos anyag-
csere betegségek felismerését. Jelenleg a kutaté laboratériumunkban tobb mint 47 betegség
sz(irését végezziik el néhany csepp vérbdl. Romaniaban a kdrnyezé orszagokhoz képest
viszonylag késén vezették be a kotelezd szlirést. 2009-ben indult az orszagos Gjsziiléttkori
sz(ir6program, amely jelenleg 3 betegségre terjed ki: a velesziiletett hipotiredzis (pajzsmirigy
elégtelenség) és a fenilketonuria sz(irése mellé nemrég bevezették a cisztas fibrozis szlirését
is. Alegtobb eurdpai orszag 20-30 velesziiletett anyagcsere betegségre sz(ir minden Ujsziilot-
tet. Ez a lehetGség egyelGre allami tamogatassal nem elérhet, azonban a sziil6 6nkoltség
ellenében kérheti a vizsgalatot. A vizsgalathoz az asszisztens egy specialis sz(ir6papirra
csepegtet par csepp Vért a baba sarkabdl, majd azt elkiildik laboratériumunkba, ahol t6bb
mint 47 betegségre sz(iriink kiillonb6zé médszerekkel (LC-MS/MS, ELISA).

Miért fontos a kisbabamnak ez a vizsgalat?
Az (jsziilottkori anyagcsere sz(irés egy nagyon fontos lépés ahhoz, hogy megbizonyosod-
junk, hogy az (jsziilott egészséges és hazamehet biztonsadgosan az Gjsziilottosztalyrdl.
Ezek a tesztek olyan stlyos betegségeket jelezhetnek idejében, amelyek tiinetei még nem
mutatkoznak megazels6 napokban. A tiinetek hetekkel, hénapokkal késébb jelentkezhet-
nek. Ezeknek a betegségeknek az idébeni felismerésével és megfeleld kezelésével egy
egészséges életet biztosithatunk a gyermekek szamara.

A gyermekem tokéletesen egészségesnek latszik.

Miert sziikséges mégis a teszt elvégzése?

Azoka babak, akik anyagcsere betegségben szenvednek, a sziiletés utani napokban még ugyano-
lyan egészségesnek latszanak, minta tobbi, valdban egészséges (jsziilott. A szlirésre éppen azért
van szlikség, mert ilyen korai idépontban mas médon még nem ismerhetd fel a betegség. A
vérvizsgalat olyan informacikat nydjt, mely lehet6vé teszi a betegség korai felismerését, és
idében torténd kezelését. Az Gjsziilottkori sziirés fontos |épés ahhoz, hogy gyermeke, életének
legkorabbiidépontjatél kezdve, a lehetd legjobb egészségligyi ellatast kapja.

Hogyan torténik a vizsgalat?
A baba sarkabdl néhany csepp vért vesziink. A vérvétel biztonsagos, az Gjsziiléttet nem
veszélyezteti. A szlirpapirra itatott vérmintat az anyagcseresz(ir6 laboratériumba szallit-
jak. Ott néhany napon belil elvégezziik a szitkséges méréseket. Ha kéros eredményt
talalunk, azt jelezziik a mintat bekild6 intézménynek, a gyermeket ellaté orvosnak, és a
gyermek sziileinek.

Milyen betegségeket sziirnek?
Olyan betegségeket sz(irlink, melyek a szervezet energiaellatasaban, vagy hormonterme-
[ésében okoznak problémat. llyen betegségek az aminosav anyagcserezavarok pl.
fenilketonuria), biotinidazhiany, galaktozémia, organikus aciduriak, velesziiletett pajzsmi-
rigy elégtelenség, zsirsav oxidacios zavarok.

Mitél lehet anyagcserebeteg a gyermehkem?
A legtobb anyagcserebetegséget a sziil6ktél oréklik a gyermekek. A beteg gyermek sziilei
egy normalis és egy koros gént hordoznak, ezért 6k rendszerint nem mutatnak tiineteket.
Ha azonban a baba mindkét sziil6tél a kéros gént orokli, 6 beteg lesz. A velesziiletett
pajzsmirigy elégtelenséget pedig az okozza, hogy a pajzsmirigy nem jol fejlédott, vagy
nagyon kicsiny, és ezért nem tud megfeleléen miikodni.

Mikortorténik avizsgalat?
A vérvételt a sziiletést koveto 48. és 72. ora kozott végezziik el. Ez teszi lehetévé, hogy a
betegséget idében fel tudjuk ismerni. El6fordulhat azonban, hogy gyermekénél, néhany
nappal vagy héttel késébb, Gjabb vérvételre lesz sziikség.

Mikor van sziikség ismételt vervételre?
Ha felmer(l a gyan, hogy gyermekével probléma van, azonnal értesitjik a sziilSket, és a
gyermeket ellatdé egészségligyi személyzetet. Ezutan tovabbi, a betegség fennallasat
megerGsit6, vagy kizard vizsgalatokat végziink. Ha igazolodik, hogy a gyermek beteg,
tovabb iranyitjuk specialis gondoz6 kézpontokba, klinikakra, ahol azonnal meg lehet
kezdeni a gyermek kezelését.

Hogyan értesiilok a sziivés eredményérol?
A laboratériumunk értesiti a sziil6ket, a minta beérkezését kovetd 5 napon beliil.

Hogyan torténik az anyagcserebeteg gyermekek kezelése?
Ezeket a betegségeket —jelenleg — meggyogyitani nem lehet. Azonban a koran bevezetett
kezeléssel hatasosan tudjuk csokkenteni vagy megel6zni a tiineteket. A kezelés tobbnyire
specialis diéta, gyogytapszer, gyogyszer, vagy ezek kombinaciéjanak az alkalmazasa.

Mi torténik a véermintaval a vizsgalat elvégzése utin?
Avérmintakata laboratériumban, biztonsagos kérilmények kozott, tobb éven keresztiil megdrizziik.
Amintak mas vizsgalatok (pl. orvostudomanyi kutatas) céljara torténé feldolgozasa csak anonim
maodon, a személyazonosité adatok felhasznalasa nélkiil torténhet. Ha a vizsgalat elvégzéséhez
személyazonositas sziikséges, ennek elvégzése csak a sziil6 el6zetes irasbeli engedélye alapjan
torténhet meg.
. Mi torténik, ha mar hazaengedtek a kérhazbél,
E I és szeretném hérni gyermekemnek asziirést?

- Ilyen esetben a teriiletileg illetékes egészségligyi személyzet
(gyermekorvos, haziorvos) tud gondoskodni a minta levételérdl.
A laboratériumunkkal is fel lehet venni a kapcsolatot,
segitlink a mintavétel megszervezésében.

Elérhetbségiink fel van tiintetve a szérdlapon.

Az Gjsziiléttkori sziirést a kévetkezd linken lehet megrendelni: https://shop.provitam.ro




