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WHO Kritériumai a populacios szintu szurovizsgalatokra

A sziirni kivant betegség fontos egészségiigy1 probléma?

* Rendelkezesre all hatékony terapia?

* Atovabbi diagnozishoz ¢s kezeleshez szikseges modszerek elerhetoek?

A sziirni kivant betegségnek van latens vagy aszimptomatikus szakasza?

* Rendelkezésre all mar hatékony sziiromodszer?

A szlrérendszer a lakossag, kivaltképp a magas kockazati csoportok
szamara elerheto?

A sziirni kivant betegség korlefolyasa ismert?

 [étezik tovabbi protokoll a tovabbi kezelésre, obszervaciora?

* Asziires koltseger elfogadhatoak? ® o

A Kkorai diagnodzist a prognozist javitja? N\"\ Patient

Safety
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Sziirt betegségek szama az EU egyes orszagaiban
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Velesziiletett anyagcsere betegségek ujszilottkori szirése
Magyarorszagon

Egy Kis torténelmi attekintés:
« 1968: Dr. Szabé Lajos Szegeden megkezdi a PKU sziirést

« 1975: kotelezo tomegsziirés bevezetése a 5/1975. (V. 28.) EiiM rendelet alapjan:
PKU
GAL
TSH(1984)
BIOTIN (1989)

* 2006/2007 szirésreform: hagyomanyos sziirés kiegesziil MS szlirOprogrammal, a szires
iddtartam lerovidiil, 1 veércseppb0l 22 betegség sziirese (nagyobb egészségnyereség).

ﬁ\i Patient

Safety



Az Egészségiigyi Miniszter rendelete (44/2007. (IX. 29)) alapjan hazankban minden 0jsziilottnel kotelezo a
kiterjesztett anyagcsere sziirOvizsgalat elvégzese a 48-72 €letoraban levett mintabol

2007 oktober: kiterjesztett tomegszires elindulasa 22+4 betegségre
2020-tol: CF szilirés meginditasa az jsziilottkori sziirés keretén beliil
A betegsegek 95 %-anal a kezelés az ¢lethosszig tartd dietoterapia!

Az ujsziilottkori szlirdvizsgalatok végzésére a miniszteri rendelet két centrumot jeldlt ki, ahol évi kb. 50 000 mintat
vizsgalnak meg kozpontokkent:

Semmelweis Egyetem
I. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika
1083 Budapest, Bokay utca 53.
www.gyermekklinika.hu

Szegedi Tudomanyegyetem
Gyermekgyogyaszati Klinika

®
6720 Szeged, Koranyi fasor 14-15. ﬁ Patient

www.szote.u-szeged.hu/pedia Sqfefy



http://www.gyermekklinika.hu/
http://www.szote.u-szeged.hu/pedia

Mely betegségeket szurjuk Magyarorszagon?

Organikus savak metabolizmusanak zavarai:
* Beta-ketotiolaz hiany
* Glutarsav acidémia, 1 tipus (GA-I)
* Isovaleriansav acidémia (IVA)
* Metilmalonsav acidémia (MMA)

* Propionsav acidémia (PA)
 3-Hidroxi-3-metilglutaril-CoA liaz hiany (HMG)
» 3-Metilkrotonil CoA karboxilaz hiany (MCC)

* Multiplex karboxilaz hiany (MCD)

Aminosav anyagcsere zavarok:
* Fenilketonuria (PKU)
e Javorfaszorp betegség (MSUD)
e Tirozinémia I, II tipus
* Citrullinémia I (argininoszukcinat szintdz hiany, ASS)
* Arginoszukcinat aciduria (arginoszukcinat liaz hiany, ASL)
« Homocisztinuria

Zsirsav oxidacios zavarok:
* Rovid-lancu acil-CoA dehidrogenaz hiany (SCAD)

) : ) Endokrin és egyéb anyagcsere zavarok:
» Kozep-lancu acil-CoA dehidrogenaz hiany (MCAD) .

: .. ; : Hipotiredzis
* Hosszu-lancu hidroxi-acil-CoA dehidrogenaz hidny (LCHAD e Galaktozémia
2 D) | , + Biotinidaz hiany
* Nagyon hosszt-lancu acil-CoA dehidrogenaz hiany .« CF
(VLCAD)

» Multiplex acil-CoA dehydrogenaz hiany (MADD, v. GA 1I)

cacil-CoA d . -
« Karniti n-palml'FO-ll tanszferaz hiany (CPT-I, CPT-II) PQ" & ni'
« Karnitin transzport zavara (CT) S a f ei.y



Mintavétel

Csak az adott sz{ir6k6zpont mintavételi papirja hasznalhaté! €

A szUrdpapir csikot sem kézzel, sem gumikesztytivel NEM szabad megérinteni!
PONTOS adatkitoltés! @

FertOtlenités utan a sarok megszirasa.
SzlirOpapir csik szakszerti kitoltése verrel!
EDTA-s vér NEM hasznalhato a vizsgalathoz!

Min. 2 dra szaritas utan 24 oran beliil postazas a teriiletileg illetékes centrumba!

a2 00000 WS

Elégtelen minta MegfelelGen levett minta Tl nagy mennyiségben &s nem

megfelelden levett minta (pl. vér-
vételi csdbdl torténd kidntéssel)
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@ Spemet Leletezes v, 1.7 (beta) X +

&« C @ U 8 & o+ 195.111.74.12:8090/SpemetDoctorUl/SpemetDoctorULhtmi#1 W Q Keresés
Spemet o "“'* *—"’“”* SEMMELWEILS EGYETEM 1083 Budapest, VIIL. Békay 1. u. 53. =] Mg ek P U mintsk
Leletezes Levélcm: 1476 Budapest, Pf. 181, = Elve L
1. ?{beﬁ} ' £ Altalanos OrvostudomanyiKar  anyagcsere@gyer1.sote.hu Tel.: 4591500/52725 . Elvégzett ismétiések
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Keresés Mapi jelentések

Elkésziillt napi jelentések Cimkézetlen, pozitiv gyermekek [2009/01/01-2021/09/07]

Sorszam Tol Ig Készil Betegseg Paraméter Mért érték Hatarértek Méw Sriletett
Megnyit a 20090101 2021/09/14  2021/09/14 * | | hipotiredzis TSH 57.42963 50 L 20210902
Megnyit 1 2009/01/01  2021/09/10  2021/05/10 hipotiredzis TSH 53.79101 50 Smp— 2021/08/31
Megnyit 2 20090101 20210909 2021/05/09 hipotiredzis TSH 52.91403 50 dm—— 2021/09/05
Megnyit 3 2009/01/01  2021/0%/08  2021/05/08 hipotiredzis TSH 28.50466 20 2021/08/30
Megnyit 4 2009/01/01 20210907  2021/09/07 hipotiredzis TSH 2575268 20 ‘ 2021/08/31
Megnyit 5 2009/01/01  2021/0%/06  2021/05/06 hipotiredzis TSH 20.45333 20 . 2021/08/28
Megnyit & 2009/014/01  2021j09/03 20210903 hipotiredzis TSH 20.10873 20 g 2021/08/31
Megnyit 7 2009/01/01  2021/09/02  2021/09/02 fenilketonuria (PKI) fenil-alanin 91.81518  80.45 P e 2006,03/24
Megnyit 8 2009/014/01  2021j09/01 20210901 fenilketonuria (PKL) fenil-alanin 87.17275  80.46 ol 2021/08/02
Megnyit g 2009/01/01  2021/08/31  2021/08/31 fenil-ketonuria (PKI) Phe,Tyr 1.72319 1.42 i 2008/03/24
Megnyit 10 2009/01/01  2021j08/30  2021/08/30 fenilketonuria (PKL) Phe/Tyr 1.63666 1.42 - 2021/09/02
Megnyit 11 2009/01/01  2021/08/27  2021/08/27
Megnyit 12 2009/01/01  2021j08/26  2021j08/26
Megnyit 13 2009/01/01 20210825  2021/08/25
Megnyit 14 2009/014/01  202108/24  2021/08/24
Megnyit 15 2009/01/01 20210823  2021/08/23
Megnyit 16 2009/01/01  2021/08/19  2021/08/19
Megnyit 17 2009/01/01  2021j08/18  2021/08/18
Megnyit 18 2009/01/01  2021/08/17 20210817
Megnyit 19 2009/01/01  2021j08/16  2021/08/16
Megnyit 20 2009/01/01  2021/08/13  2021/08/13 ¥
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Egyéni megfigyelések ¢s tapasztalatok

48-72 oOranal hamarabbi hazaadas: koran levett minta, ismétlés- alpozitiv minta, védénd, gyerekorvos szerepe
Kiemelt.

Az 0jsziilott kevesebb, mint 60 ml anyatejet/tapszert fogyasztott el a mintavételt megel6zo 24
Ooraban: ismétlés- alnegativ minta, védénd, gyerekorvos szerepe kiemelt.

Otthon sziilés: nem igényelnek sziirdpapirt, mintavétel késik, vagy nem torténik meg. Gyerekorvos, védénd kiemelt
szerepe.

Transzfizi6, parenteralis taplalas, antibiotikumok hasznalata: nem tiintetik fel sok esetben a karty4n az
informaciot, az eredményeket befolyasolja, ismétles sziikseges.

Ke€sO1 postazas: 24 oran beliili bekiildés (sziilészeti osztalyok részérdl) esetek tobbségében nem torténik meg (financialis
okok?).

5 o ’ oo roror r '
Mas fekvdbeteg intézmeénybe tortend athelyezes: nem kiildenek mindkét helyrél mintﬁ Patient
Safety

Pontatlan kitoltés: sziils felkutatasa, értesitése akadalyozott, ismétld kérés kikiildése nehézkes.



Budapesti kozpontban megvizsgalt mintak évenkénti szama
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2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020

15 18 9 16 22 21 15 9 33 19
congenital hypothyreosis 177
Galactosemia 80 5 9 7 9 4 6 12 5 11 12
Biotinidase deficiency 35 1 2 3 5 6 2 2 4 4 6
PKU/HPA/BH4def 109 11 15 11 13 10 9 11 8 12
Tyrosineamia 5 2 1 1 1
Homocystinuria hypermethionineamia
1 1 1
3
MSUD 2 1 1
ASS/ASL 9 2 3 2 1 1
IVA 1 1
PA/IMMA 9 1 1 3
MCC 34 2 7 8 2 3 6 3
HMG 1 1
GAI 7 1 3 1 2
GAIll 0
MA 0
BKT 1 1
CT 1 1
CPTI 0
CPT I 0
SCAD 22 1 3 3 1 6 3 2 3
MCAD 15 1 1 1 1 1 2 2 2
LCHAD 3 1 2
VLCAD 2 1 1
GAll 4 2 1 1

Osszesen 537 41 54 40 59 63 49 49 49 80 53
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Mibol all PKU diétas kezelése?

Fehérje-, és érintett aminosav szegény dicta egy egész életen at,

¢letkornak megfeleld energia és tapanyagok (F, Zs, CH) biztositasa,
szintetikus fehérjepodtlas az érintett aminosavmentes fehérjepotlod tapszerekkel,
asvanyi anyag és vitamin szupplementacio,

rendszeres vérmintakiildés a protokollban meghatarozott gyakorisaggal.

LN

Patient
Safety



Tiltott ételek

husok, huskeészitmények, belsdségek

* tejek, tejtermekek

e tojas

l » gabonabol kesziilt termekek: kenyér, peksiitemény, blizadara, zsemlemorzsa, slitemény, édesség,
miizli, tészta

* olajos magvak: di6, mak, napraforgobmag, mogyord, mandula, tokmag, pisztacia

* sz0ja, sz0jabol kesziilt termekek

» szarazhiivelyesek: bab, zoldborsd, csicseriborso, lencse, stb.

» silitemények, tejes fagylaltok, jégkrémek

* csokoladé¢, marcipan, kakadpor.
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Korlatlanul fogyaszthato élelmiszerek

zsiradékok: margarin, zsir (allati, novényi), olajok
lekvarok, jamok, gytimolcszselek, gyiimolcskocsonyak
gyiimolcsfagylaltok, vizes jegkrémek

uditoitalok, asvanyviz.



Kihivasok a PKU diétaban

Diécta elfogadasa ¢s elfogadtatdsa: kisziirés utani edukacié jelentésége, korlatozasok elfogadasa, valtozo complience,
felelem a dicta €s az ellatas koltségeitol.

Fehérjepotlo tapszer elfogadasa: kellemetlen izii tapszer fogyasztasinak kihivasa, kiilonbozé életkorokban,
kiilonb6zd mennyiségben.

Vérminta kiildés: diéta betartasanak, és a diétahiiség ellenSrzésének eszkoze, korcsoportonként rogzitett gyakorisaggal
kell kiildeni.

Ovoda, iskola, kamaszkor: tarsak elfogadasa, diéta titkolasa, kozétkeztetOk elzarkdzasa a diéta megvalodsitasatol,
alacsony onértékelés, kamaszkori lazadas a diéta ellen.

Felnottkor: complience meglazulasa, vérminték kiildésének elhagyésa, diéta abbahagyésa, gondozasboél valé lemorzsolodas.

Terhesség: tudatos felkésziilés vs. felkésziilés nélkiili teherbeesés, magas PHE szintek a magzatkarositdé hatassal birnak,

még szigorubb diétas megszoritasok, sliribb vérminta kiildés. 'm. PQ "e n 1_
l ' Safety



Amire figyelnunk Kkell....

» Az ujsziilottkori Kiterjesztett sziirés hatékony modszer tobb stlyos betegség Kisziirésére
» Sziilészetek, gyermekorvosok, védonok aktiv bevonasa a sziirés folyamataba
« Edukacio, szakmai tovabbképzések, konferenciak
« Szakmai ajanlasok, mintavételi ajanlasok eljuttatasa minden érintetthez
« Sziiloi tajékoztatok a szlirésrol (terhességi kiskonyv, vagy a gyermek eii. kiskonyve részeként)
» Digitalizacié (eredmények EESZT-be torténd integralasa, gondozotti eredmények clérése a paciensek
részere).

* A PKU a legyakoribb ritka anyagcserebetegség:
* Az ¢lethosszig tartd dicta elméleti €s gyakorlati alapjainak atadasa kiemelt fontossagu
* Idoszakos reedukacio lényeges
* A betegek részére elérhetd edukacios anyagok osszeallitasa, rendezvenyek szervezése

* Betegszervezetek gondozasba tortend bevonasa
* Gondozo team allandosaga a diétahliség lényeges eleme. ® o .
N Patient
Safety






