Screening av sallsynta medfodda sjukdomar hos nyfodda
(VasSeu-screeningprovet)

Screening av séllsynta medfédda sjukdomar rekommenderas for alla nyfédda barn (Social- och
hélsovardsministeriet 7.4.2014). Uppskattningsvis ett av tretusen spadbarn har nagon sjukdom
som kan hittas genom screening och i dessa fall kan bestaende skador orsakade av sjukdomen
undvikas med behandling som inleds tillrackligt snabbt. Utan screening ar det ofta omajligt att
identifiera dessa sjukdomar i tid. | de flesta lander i vdstvarlden har nyfoddhetsscreening inletts
for flera ar sedan.

Barnsomlideravallvarligamedfédda sjukdomar kan
forefalla helt friska som nyfodda. For att upptacka
sjukdomen och kunna inleda den nédvandiga be-
handlingeni tid séker man efter de férsta tecknen pa
dessa sdllsynta sjukdomar genom screeningen. En
snabbt paborjad behandling kan férhindra att barnet
far bestaende men eller till och med dor.

Screeningundersékningen gors pa nagra droppar
blod som tas genom ett hudstick i hdlen och placeras
pa ett filterpapper da barnet dr 2-5 dygn gammalt.
Om screeningresultatet ar avvikande tar sjukhuset
genast kontakt med familjen. Darefter tas nya prov
for utforligare utredning och barnldkaren unders6-
ker barnet. Storsta delen av dessa barn visar sig var
friskavid dessaundersokningar. Omscreeningresul-
tatet ar normalt kontaktas familjen inte men resul-
tatet syns pa Mina Kanta -sidorna.

Med hjalp av nyféddhetsscreeningen ar det mojligt
att forebygga skador som orsakas av vissa behand-
lingsbara medfédda sjukdomar. Fér de fa spadbarn
som lider av nagon av dessa sjukdomar kan scre-
eningen och en tidig diagnos rentav radda livet.

Nedan féljer narmare information om de sjukdomar
som man séker tecken pa vid screeningen. Ytterli-
gare information finns pa adressen www.saske.fi.

VIKTIGT!

Provet for nyfoddhetsscreeningen tas oftast pa férlossningsavdelningen nar barnet &r 2—5 dygn (48-120 tim-
mar) gammalt. Om ni skrivs ut d3 barnet dr 36—48 timmar gammalt, tas provet vid utskrivningen. Om ni skrivs
ut ndr barnet dryngre dn 36 timmar, sker provtagningen i laboratoriet da barnet dr 48-120 timmar gammalt.

Mer information om provtagningen och screeningen far ni vid behov av personalen pa férlossningssjukhuset.
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Information om de sjukdomar som screeningen galler:

Medfodd nedsatt skéldkortelfunktion (hy-
potyreos) orsakar brist pa skéldkértelhormon.
Skoldkortelhormonet ar nodvandigt for barnets till-
vaxt och fér hjarnans utveckling. Brist pa detta hor-
mon under de férsta levnadsaren leder till allvarliga
tillvaxt- och utvecklingsstérningar. Om den bristfal-
liga funktionen upptécks tidigt och barnet fran och
med de férsta levnadsveckorna far behandling med
skoldkortelhormon, vaxer och utvecklas barnet nor-
malt. | Finland ar férekomsten av medfédd hy-
potyreos hos nyfodda cirka 1:2000-1:3500. Sjukdo-
men dr sdllan arftlig.

Medfédd binjurebarkshyperplasieller binjure-
barksforstoring (CAH)beror pa fel i produktionen
av steroidhormoner i binjurebarken. Dessa hormoner
deltar i regleringen av vitala funktioner, sasom
socker-, salt- och vatskebalansen. Utan behandling
kan barnet dé i de svaraste sjukdomsformerna om
salt- och vatskebalansen blir allvarligt stord. Sjukdo-
men leder ocksa till 6kad utséndring av manliga
konshormoner. Forekomsten av medfodd binjurehy-
perplasi hos nyfodda ar cirka 1:15 000-1:20 000.
Sjukdomen behandlas med lakemedel som ersatter
hormonbristen. Med behandlingen kan barnet leva
ett normalt liv.

Svar kombinerad immunbrist (SCID)ér en grupp
av arftliga sjukdomar dar kroppens immunfoérsvar
fungerar bristfalligt. Till foljd av detta, dr barnets for-
maga att férsvara sig mot infektioner kraftigt forsva-
gad. Obehandlad leder sjukdomen oftast till barnets
déd under de tva forsta levnadsaren. Om sjukdomen
upptacks i tid och behandlas innan den forsta infekt-
ionen, kan de flesta barn botas med en stamcells-
transplantation. Férekomsten av SCID i Finland ar
uppskattningsvis 1:50 000—-1:100 000.
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Medfodda sjukdomariamnesomsattningen av
aminosyror och fettsyror vilka omfattas av scre-
eningen (till exempel PKU, LCHADD, MCADD eller
GA1) drsallsynta. Exakta uppgifter om hurvanliga alla
dessa sjukdomar ar i Finland finns inte, men det har
uppskattats att det arligen fods ett tiotal barn med
nagon av dessa sjukdomar. Sjukdomarna behandlas
med specialdiet och naringspreparat. Vissa sjukdo-
mar behandlas ocksa med ldkemedel.

De medfdédda metaboliska sjukdomar som scre-
eningen omfattar orsakar ofta allvarliga storningar i
amnesomsattningen. Energiproduktionen kan rubb-
bas eller giftiga amnen ansamlas i kroppen. Sympto-
men kan bland annat vara uppkastningar, dalig till-
vaxt, utvecklingsstorningar eller t.o.m. déd. Upp-
skattningsvis 5 procent av plotslig spadbarnsddd be-
ror pa medfédda dmnesomsattningssjukdomar.
Sjukdomarna som screeningen omfattar kan vanligt-
vis behandlas effektivt om behandlingen inleds till-
rackligt tidigt. Sjukdomens férlopp berorihég grad pa
hur mycket skador som har hunnit uppsta innan var-
deninleds.

De flesta sjukdomar som screeningen omfattar
nedarvs recessivt. | dessa fall 6verfors det forandrade
arvsanlaget, dvs. mutationen, av friska barare fran en
generation till féljande. Sjukdomen upptrader endast
om bada fordldrarna ar barare av mutationen och
overfor mutationentill barnet. Vid varje graviditet 16-
per ett par som bar pa mutationen 25 procents risk att
fa ett sjukt barn.
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