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Mi a szureés?

Screening
Kinyomoz, felkutat
Kivalaszt
Kiemel a tomegbol
Bizonyos jel alapjan kilonbséget tesz

A meég tiinetmentes betegség
keresése (fenotipus prevencio)
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Szuroprogramok

Hagyomanyos ujszilodttkori szlres

Kiterjesztett ujszilottkori szires,
tandem toOmeg spektrometria
(MS/MS): kb. 50 anyagcsere zavar
szurése, Magyarorszagon: 26

Magzati genetikai szureés

Felnottkori betegsegek szlrése
(mamma cc., colon cc., stb.)
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MielOtt kivizsgalasra vallalkoznal, dontsd el:
mit teszel, ¥ & & &
O ha 1/ pozitiv, illetve L e B N
0 ha 2/ negativ lesz az eredmeény.
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Ha mindkét valtozatra ugyanugy reagalnal,
ne vallalkozz kivizsgalasra!

(Murphy)




Ritka betegsegek

80% genetikai eredetl
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Ujszllottkori szlirés feltételei

Kezelés néelkul tartos karosodas
Viszonylag gyakori korkeép

Nincsenek jellemz06 ujszildttkori tinetek
Megalapozott szliroO modszer

Egyetértés abban, kiket kell kezelni

A korai kezelés valoban megelozi a sulyos
tuneteket

A kezelés rendelkezésre all mindenkinek




Sulyos betegseget eloziink meg

Ertelmi fogyatékossag
Neurologiai tinetek
Erzékszervi kdrosodasok

Eletmin6ség javul




Robert Guthrie (1916- 1995)
Szureées: 1961
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Szabé Lajos dr. Szegeden 1968: PKU

PKU 1975
Galactosaemia 1976
Hypothyreosis 1982
Biotinidase hiany 1989
[andem spektrometria 2007

Semmelweis Egyetem,
II. Sz.
Gyermekgydgyaszati




Hagyomanyos anyagcsere szuresek

[0 Phenylketonuria (PKU, klasszikus forma,
phenylalanin hydroxylase (PAH)
hiany),1:10000, PAH gén mutacioi, 12g22

[0 Galactosaemia, 1:35000-60000, GALT gen
mutacioi, 9p13

[0 Biotinidase hianyos allapot, 1:24000, BTD gén
mutacioi, 3p25

[0 Veleszuletett hypothyreosis,
1:3000




Tandem
tomegspektrometria

A kilonb6z6 metabolitok
ionokka alakitasa

utan toltes/tdémeg aranyuk
alapjan szetvalasztja

a molekulakat
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Kulfoldi peldak

Németorszag: 14 , Ausztria: 29, Svajc: 6




Uj hazai program

Két kozpont: SE I. Gyermekklinika,
Szegedi Gyermekklinika

Aminosav acs. zavarok: PKU,
javorfaszorp betegseg, tirozinémia I, II.
tipus, citrullinémia I. tipus,
arginoszukcinat aciduria,
homocisztinuria

Zsirsav oxidacios zavarok (6 betegseg)

Organikus savak metabolizmusanak
zavarai (9 betegseg)




Nem minden betegség szurheto
az elsd 5 napon

Argininaemia
II. tipusu tyrosinaemia
Malonsav aciduria

Hyperornitinaemia -
nyperammoniaemia-
nomocitrullinaemia syndroma

Csecsemo/ gyermekkorban is
szlikseges lehet a vizsgalat




Kilonos helyzetek / ismételt
szUrés szikseges

Vértranszfuzio

Parenteralis taplalas

32. gestacios hetnél korabbi szulés
Az ujszulott ehezik




Vérvetel korilmeénye;

0 Szilészeti osztalyon a 48. és 72. életdra
kozott (max. szenzitivitas és specificitas: 2 -
6 nap)

O Ha a gyermek nem kapott legalabb 60 ml.
anyatejet, vagy a vervetel a 48. ora elott
tortént, ismetlés kell 5-7 napos kor k6zott

0 Szilo irasos nyilatkozata

[0 Otthon szuletett gyermek:
hazi gyermekorvosok és
veédonok kiemelkedo szerepe!




www.stopthedestructionnow.com




Az egészsegigyi konyvbe kell
beirni

a vervetel tenyet és idopontjat
a gyermek pontos életkorat




Koros eredmenyek aranya

9/ 1000

2005 - 2009: Nemetoszagban 4.098.811
szures, 3024 pozitiv eredmény

Magyarorszagon: Szegeden 4 ev alatt
(2007- 2011): 79




Sikeres kezeles

MCAD - hiany (Medium-Chain-Acyl-CoA-
Dehydrogenase-hiany),
Glutarsav aciduria |. tipusa

Korai dg. nelkil acs.- krizisek, sulyos
neurologiai karosodasok, korai halal. Th.:
specialis etrend, intenziv ellatas




Sikeres kezelés

Izovaleriansav aciduria
Argininoszukcinat aciduria




Hatranyok : mi a tényleges
klinikai haszon?

Al pozitiv és &l negativ eredmények

Igen ritka betegségek, amelyeket alig
ismer valaki

Enyhe formak is kiderilnek: I. tipusu
citrullinaemia. Szures nelkil: korai
hyperammoniaemia a tiinet. Hosszu
evekig tinetmentesek az enyhe
formak, magas citrullin szinttel is, th.
nem kell..




Hatranyok

Olyan korkepekre is szlrnek,
amelyeket nem kell kezelni: SCAD
(short- chain acyl-CoA
dehydrogenase hiany. Ausztraliaban
kihagytak a programbol. Ai




Anyagcsere kdzpontok sziikségesek

Szlres

Diagnosztika: DNS modszerek is
Kezelés

Folyamatos gondozas, kovetés

Eletmindség javitdsa: tobb orvosi
/egyeb szakterllet bevonasa

Atsegités a felndSttkorba
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Torvenyi hatter

Az egészségligyrdl szélo 1997. évi CLIV.
torvény 81. §-a : ,A szuroOvizsgalatok célja a
lakossag egeszsegenek vedelme és az egyeén
eletminosegenek, illetve elettartamanak
novelése a rejtett betegsegek, az egyes
betegségeket megelozo korallapotok, valamint
az arra hajlamosito kockazati tényezok korai -
lehetoleg panaszmentes - szakaszban tortéeno
aktiv felkutatasaval és felismeresével.”




1. szamu melléklet a 19/2009. (VI. 18.) EiM rendelethez

1. szamu melléklet az 51/1997. (XII. 18.) NM rendelethez
Eletkorhoz kotott szilirovizsgalatok

1. 0-4 napos életkorban:

teljes fizikalis vizsgalat,

fejlodési  rendellenességek szlréese
testtomeg, testhossz, fejkorfogat merese
ideggyogyaszat

csipoficam szurese

eérzékszervek (hallas, latas)

velesziiletett anyagcsere-betegségek




2. 1, 3 és 6 honapos életkorban:

- a fejlodési rendellenességek szlirése

- mozgasszervi vizsgalat, csipoficam szlrese 4
honapos korig

- idegrendszer , ,

- erzekszervek (latas, kancsalsag, hallas)

- cryporchismus

3. 1 éves életkorban es 6 éves életkorig évente
fogaszati szures




Nem kotelezo szlirések

Congenitalis adrenalis hyperplasia
(CAH)

fay- Sachs- Schaffer betegseg
[halassaemia

Egyéb haemoglobinopathiak
Cystas fibrosis

Duchenne izomsorvadas hordozoi
Haemophylia hordozoi
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Fejlesztések /jovobeni
lehetosegek

Lisosomalis tarolasi betegsegek
Glikolizacios korkepek
Peroxisomalis betegsegek




Tul erzékeny szureés

[0 benignus variansok
OO0 késoi tiinetek?
[0 ,post screening stratification”

[0 Német vizsgalati csoport, 110 tinetmentes

B citrullinaemia 17
B izovaleridansav acidaemia 6
m MSUD 3

B kp. szénlancu acyl CoA

dehidrogenaz elégtelenseg 50
- 3-metil crotonil glicinuria 10
- enyhe hyperfenilalaninaemia 19
- (U. Wendel 2005)
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Gondozas

0 A pozitiv szurési eredményt diagnosztikus
kivizsgalas koveti

[0 PKU: egész életen at specialis diéta

[0 Fontos a varandos , PKU miatt gondozott

anyak fenilalanin szintjének rendszeres
ellenorzese!

[0 Nem megfeleld, magas szint a magzatban
microcephaliat, congenitalis vitiumot
okozhat
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Csipoficam szurése

Incidencia:

Az élve szllottekre szamitva adjak meg a veleszlletett
csipoficam gyakorisagat

Az adatok eltérdek : valddi ficam, instabil csipd, dysplasia

Magyarorszagon 1977- ben: 1.5%-ban talaltak luxatiot, instabil
csipot vagy dysplasiat. Az utolsdé évek észlelése szerint, UH
vizsgalatot is felhasznalva, ez a szam lényegesen csdkkent

(0,2-0,5%
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A csipoficam szurovizsgalat
Magyarorszagon

e Minden ujszuléttet megvizsgal ortopéd
szakorvos, hazi gyermekorvos,
csaladorvos az élet 1. hetében, majd 3-
4 hetes és 3-4 honapos korban

e Rizikofaktor vagy koros allapot: ortopéd
szakorvos

e Csip0 szonografias szurovizsgalatot 4-6
hetes korban ajanlott elvégezni




Hallas szurése

O A veleszuletett percepcios  hypacusisok

L

mlnte% %-ban genetikai eredetiek. A
legtob esetben mindkét szidldo jol hall:
recessziv oroklodesd nem szindromas
sensorineuralis hallascs6kkenésrol van szo (az
Osszes eset 75-80%-aban)

20% autoszomalis dominans oroklodeésl

0 2-5%-a X kromoszomahoz  kotott, 1%

mitochondrialis eredetl

0 Az esetek kb. fele a GIB2 gen pontmutacioja

(35delG -Connexin 26 fehérje kdédonja)




Genetikai eredetu hallascsokkenes

Az autoszomalis dominans, nem
szindromas hallascsokkenesek
felismerése altalaban késoi, az
iskolaskorban  rutin  szlirés soran
diagnosztizaljak

A szindromas senzorineuralis
hallascsbkkenések egy reszet is ekkor
ismerik fel (pl. Pendred, Waardenburg

eés Usher szindroma), ezek AR
oroklodesuek




A hallas szuirés modszerei

[0 OAE-otoacusticus emisszio
[0 BERA vagy ABR- Brainstem Electric
Response Audiometry




0 az agytorzsi kivaltott potencialok merese:

hangot juttatunk a fulbe
0 a mert fiziologiai jelenseg
elektromos potencialvaltozasa
[0 Szamitogepes éertekeles

a halloideg




0 Periculum in mora
Livius




