NAUJAGIMIU MEDZIAGU
APYKAITOS LIGY DIAGNOSTIKOS
AKTUALIJOS

NIJOLE DRAZDIENE
2006 05 12



lgimty medziagy apykaitos sutrikimy daznis —
11s 3000-4000 gimusiuyjy

Teoriskai Lietuvoje turety gimti ~ 7-10
naujagimiy per metus



Visuotiné naujagimiy atranka fenilketonurijai ir
hipotirozei diagnozuoti

LR SAM 2004 m. gruodzio 6 d. |[sakymas
Nr.V-865 "Dél visuotinio naujagimiy tikrinimo
dél jgimty medziagy apykaitos ligy tvarkos
apra$o patvirtinimo, Zin., 2004, Nr. 185-6866



Visuotinés naujagimiy atrankos rezultatal

2005 m. gimé 29 124 naujagimiai

ZGC istirta 29 003 (99,6 proc.) naujagimiy;
FKU — 10 naujagimiy
IH - 6 naujagimiai



Visuotinés naujagimiy atrankos rezultatal

2005 m. gimé 29 124 naujagimiai

Neistirta 0,4 proc. gimusiujy:
Miré pirmosiomis dienomis 0,2 proc.
Miré po 6 d. — 0,03proc.
Nesutiko tévai - 16 atv. — 0,06 proc.
Neatsiysti éminiai — 0,11 proc.



2007 m. ZGC numato isplésti atranka iki 20
ligy



PAVELDIMOS MEDZIAGU APYKAITOS
LIGOS

Molekuliy sintezés ir katabolizmo sutrikimas
(sutrikusi embriogeneze, dismorfijos pozymiai)

Intoksikacija (Slapalo apykaitos sutrikimai,
organoacidurijos, galaktozemija)

Nepakankama energijos gamyba (mitochondrinés
kvépavimo grandineés ligos, riebaly ragsciy
oksidacijos , glikogenozeés, glikoneogenezés ligos)



Kaip [tarti?

AkuSeriné anamnezeé (persileidimai,
perinatalinés mirtys)

Moters savijauta néstumo metu (HELLP,
AFLP)

Vaisiaus judesiai (hiperaktyvus vaisius, labai
ritmiski, vienodi judesiai) — vaisiaus traukuliai?

Seiminé anamnezé (SKMS, sergantys vaikai)



Kaip [tarti?

Klinikiniai pozymiai nespecifiniai - sepsio, KN,
blogai zinda, sumazéjes raumeny tonusas,
letargija ar traukuliai

Naujagimis gimeé geros buklés, pradejus
maitinti , ryskeja intoksikacijos simptomai,
dazniausiai per pirmasias 72 val.



Kaip [tarti?

Dismorfija
Nejprastas kvapas

Akiy pokycCiai (katarakta, vysnios kauliuko
démé, pigmentinés retinopatijos)
Organomegalija

Kardiomiopatija



Kaip [tarti?

Traukuliai, stebimi naujagimiui be
perinatalinés hipoksijos ir infekcijos pozymiy

Gliukozeés, kalcio, magnio tyrimai -N



Pagrindinis “metabolinis tyrimas”

KRAUJAS
BKT
Kepeny funkcijos rodikliai
Gliukozé
Kraujo dujos
Amoniakas
Laktatal
Acylkarnitinas
Amino ruagstys



Pagrindinis “metabolinis tyrimas”

SLAPIMAS

Ketonali

Organinés ragstys
RedukuojancCios medziagos
Amino rlgstys



Kitl tyrimai

Likvoro

EchoKG, EKG

Smegeny ultragarsinis, KT,MBR, EEG
Kepenuy, bluznies, inksty ultragarsinis
Rentgeninis

Oftalmologinis

Genotipas

Fermenty

Giminiy tyrimas



Ka daryti jtarus?

Surinkti kraujo ir Slapimo éminius

Ypac svarbu, blogéjant vaiko buklel, jel
Imanoma pries pradedant intensyvy gydymag

Konsultuotis su genetikais ir medziagy
apykaitos sutrikimo specialistais

Pervezti | Neonatologijos centrg



Ka daryti jtarus?

Kraujas 10 ml (litis heparinas)

Kraujas ant chromatografinio popieriaus
Kraujas 5 ml (EDTA) — DNR tyrimui
Slapimas 10-20 ml

Odos biopsija

Raumeny ir kepeny biopsija




GYDYMAS

Nutraukti maitinimg
Simptominé intensyvioji terapija
Specifiniy problemy sprendimas






