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Uvod

Prosireni novorodenacki probir u Republici Hrvat-
skoj zapoceo je u listopadu 2017. godine metodom
tandemske spektrometrije masa (LC MS/MS). Uz pro-
bir na fenilketonuriju (PKU/HPA) ukljuceni su po-
remecaji beta-oksidacije masnih kiselina, manjci acil-
CoA dehidrogenaza srednjih (MCADD) i vrlo dugih
lanaca (VLCADD), 3-OH-acil-CoA dehidrogenaze
dugih lanaca (LCHADD/MTP), te manjak karnitin-
skog nosaca (CUD), glutarna acidurija tipa 1 (GA1) i
izovalerijanska acidurija (IVA).

Cilj

Prikazati rezultate prvih pet godina prosirenog no-
vorodenackog probira, upozoriti na njegovu znacaj-
nost te potrebu njegova daljnjeg poboljsanja i razvoja,
kao i na nuznost potpore Sire zajednice.

Metode i ispitanici

U prvih pet godina probira testirano je analizom
aminokiselina i acilkarnitina iz suhe kapi krvi tandem-
skom spektrometrijom masa priblizno 185 344 no-
vorodenceta. Testovi potvrde ukljucivali su analize
organskih i aminokiselina, acilkarnitina, gena i aktiv-
nosti enzima.

Rezultati

Bolest je dijagnosticirana u 73 djeteta, od cega 41
PKU/HPA, 15 MCADD, 12 VLCADD, 1 LCHADD/
MTP, 1 CUD, 2 GA1i 1 IVA. Ukupna incidencija je 1 :
2 539 (s probirom na konatalnu hipotireozu 1 : 1 333).
Tako je pravodobnim otkrivanjem i lije¢enjem u ove
djece sprije¢eno mentalno propadanje i trajna invalid-
nost zbog PKU/HPA i omoguceno da se u ostalih bo-
lesti izbjegnu za zivot opasne metabolicke krize i nji-
hove komplikacije. Na temelju pozitivhog probira ot-
kriveni su MCADD-i u troje brace i sestara, a u po
dvije majke CUD i GA1. Bila su 343 lazno pozitivna
rezultata (bez nedonoscadi). Lazno negativnih nije

bilo. Za potrebe prosirenog probira dodatno su educi-
rani sudionici diljem RH, uvedeni su dodatni testovi
potvrde i razvijeni postupnici nakon pozitivnog rezul-
tata probira.

Rasprava/Zakljuc¢ak

Prosireni novorodenacki probir na Sest bolesti poka-
zao se tijekom prvih pet godina kao izuzetno vrijedan
sustav sprjecavanja nepotrebnog morbiditeta i mortali-
teta. Budu¢i da metoda tandemske spektrometrije
masa omogucuje uvid u mnogo veci broj poremecaja,
prosireni novorodenacki probir, kao i ostale oblike no-
vorodenackog probira, treba dodatno razvijati i usavr-
$avati. Za optimalne rezultate nuzno je predano sudje-
lovanje svih dionika probira i nadleznih institucija.

™! Adresa za dopisivanje:
Prof. dr. sc. Ivo Bari¢, dr. med., Klinika za pedijatriju, Medicinski fakultet u Zagrebu,
Klinicki bolnicki centar Zagreb, Kispaticeva 12, Zagreb

21


https://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/legalcode
https://doi.org/10.26800/LV-145-supl5-6

