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I Streszczenie
Wprowadzenie. Badania przesiewowe sg istotnym narzedziem w praktyce zdrowia publicznego, stanowigcym jedno
z gtéwnych osiagnie¢ minionego stulecia. W epidemiologii traktowane s jako metoda diagnostyki masowej oraz rozpo-
znawania potrzeb zdrowotnych i dostarczania bezposrednich informacji o stanie zdrowia populacji.
Cel pracy. W pracy omoéwiono podstawowe aspekty skriningu noworodkowego w populacji polskiej oraz jego organizacji
i funkcjonowania w systemie ochrony zdrowia.
Skrocony opis stanu wiedzy. Badania przesiewowe w kohorcie urodzeniowej sa szczegélnym rodzajem skriningu, ktéry
prowadzony jest powszechnie w pierwszych dobach zycia. Zgodnie ze standardami postepowania medycznego z zakresu
opieki okotoporodowej, skrining ten obejmuje wczesng identyfikacje wrodzonych wad metabolizmu, zaburzen stuchu oraz
bezobjawowych, krytycznych wad serca. Schorzenia te charakteryzuja sie relatywnie duza czestoscig wystepowania oraz
powaznymi konsekwencjami zdrowotnymi i spotecznymi. Poza skriningiem w kierunku krytycznych wad serca, badania
przesiewowe prowadzone sa w formie dtugofalowych programéw, wdrozonych przez Ministra Zdrowia (wrodzone wady
metabolizmu) oraz Fundacje Wielkiej Orkiestry Swiatecznej Pomocy (zaburzenia stuchu).
Skrining wrodzonych wad metabolizmu opiera sie na tescie bibutowym i obejmuje 23 zaburzenia, w tym fenyloketonurie,
mukowiscydoze i hipotyreoze. Wczesne zaburzenia stuchu wykrywane sg za pomoca badania OAE, natomiast w przypadku
krytycznych wad serca ztotym standardem jest pulsoksymetria.
Podsumowanie. Badania przesiewowe sg podstawg systemu opieki zdrowotnej w zakresie neonatologii. Dotychczasowe
doswiadczenia wskazuja, ze nalezy dazy¢ do kontynuowania prowadzonych dziatan, w szczegélnosci poszerzenia panelu

badan o kolejne wrodzone wady metabolizmu.

I Stowa kluczowe
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WPROWADZENIE

Badania przesiewowe (skriningowe), zwane tez badaniami
przegladowymi populacji, sg istotnym narzedziem w prak-
tyce zdrowia publicznego. Ich specyfika jest badanie oséb
zdrowych lub pozornie zdrowych, a zadaniem identyfika-
cja choroby w stadium przedklinicznym (bezobjawowym)
[1]. W epidemiologii skrining traktowany jest jako metoda
diagnostyki masowej (populacyjnej), jak rowniez rozpozna-
wania potrzeb zdrowotnych i dostarczania bezposrednich
informacji o stanie zdrowia populacji.

W 1951 roku amerykanska Komisja ds. Choréb Przewle-
ktych (Commission on Chronic Illness) zdefiniowata skrining
jako wstepng identyfikacje nierozpoznanej choroby lub wady
poprzez stosowanie szybkich i fatwych do wykonania testow,
badan lub innych procedur. Badania przesiewowe dzielg
populacje na osoby z dodatnim i ujemnym wynikiem testu
(prawdopodobnie chore i prawdopodobnie zdrowe). Zgodnie
z przyjeta definicja, osoby z podejrzeniem wystapienia cho-
roby (dodatni wynik testu) powinny zostaé poddane dalszej
diagnostyce laboratoryjnej i klinicznej oraz ewentualnemu
leczeniu [2].

Znaczenie oceny przesiewowej w profilaktyce wtdrnej,
celowanej na wczesne wykrywanie i leczenie, zostato dostrze-
zone juz na poczatku XX wieku [2]. Niewatpliwie kamieniem
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milowym w historii badan przesiewowych bylo opracowanie
testow skriningowych w kierunku cukrzycy, raka piersi
iraka szyjki macicy [2]. Odrebnym, réwnie istotnym zagad-
nieniem, jest skrining wrodzonych wad metabolizmu u no-
worodkéw, ktéremu poczatek daly fenyloketonuria (PKU,
ang. phenylketonuria) i pionierskie prace Roberta Guthrie
[3]. Stosowanie, poczatkowo w USA, a nastepnie w wiekszo-
$ci krajow rozwinietych, wynalezionego przez niego testu
bibulowego, uznawane jest za pierwszy sukces skriningu
noworodkowego, ktéry z czasem zostal rozszerzony na inne
choroby dziedziczne. Wczesna identyfikacja fenyloketonurii
pozwolila na wdrozenie leczenia dietetycznego, eliminujace-
go zaburzenia zwigzane z nieleczong choroba [3, 4]. Nalezy
pamietaé, ze np. w Kalifornii, przed wprowadzeniem po-
wszechnych programéw przesiewowych noworodkdw, zda-
rzaly sie przypadki fenyloketornurii rozpoznawanej u dzieci
$rednio w wieku 8 lat i 2 miesigcy [3]. Wedlug wielu Zrédet
skrining noworodkowy stanowi jedno z najwazniejszych
osiggnie¢ minionego stulecia w zakresie ochrony zdrowia
dzieci [4, 5, 6].

Z pracy Morabiiiwsp. [2] wynika, Ze wprowadzenie badan
przesiewowych do praktyki medycznej bylo mozliwe dzieki
spelnieniu 4 zasadniczych warunkéw: 1) dostepnosci pro-
stych i akceptowalnych testéw, 2) opracowaniu teorii badan
przesiewowych, 3) odkryciu skutecznych metod leczenia
oraz 4) szerokiemu i powszechnemu dostepowi do opieki
zdrowotne;j.

W 1968 roku James Maxwell Glover Wilson i Gunner Jung-
ner, w raporcie pt. Principles and Practices of Screening for
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Disease, przedstawili zasady prowadzenia skriningu popu-

lacyjnego. Zostaly one uznane przez WHO i obowiazuja do

dzi$ jako tzw. ztoty standard w zakresie oceny przesiewowej

[7, 8]. Zgodnie z zaproponowanymi kryteriami, warunkiem

prowadzenia badan przesiewowych w przypadku danego

schorzenia sg:

- waga problemu zdrowotnego dla spoleczenstwa oraz jego
rozpowszechnienie (czesto$¢ wystepowania),

- dostepnos¢ odpowiednio czulego i selektywnego testu
skriningowego oraz jego spofeczna akceptowalnos¢,

- znajomos¢ naturalnej historii rozwoju choroby na jej po-
szczegblnych etapach,

- mozliwoé¢ wykrycia choroby we wezesnym stadium,

- dostepno$¢ metod diagnostycznych i terapeutycznych,

- ustalone metody leczenia 0séb z rozpoznang choroba,

- ekonomiczne zréwnowazenie kosztéw wykrywania przy-
padkéw (w tym diagnostyki i leczenia pacjentéw z rozpo-
znaniem) i mozliwych wydatkow na opieke medyczng [7, 8].

W zwigzku z dynamicznym rozwojem technologii gene-
tycznej oraz rosnacej liczby chorob, ktére moga by¢ wykry-
wane w fazie przedklinicznej, a w nawet pre-patologiczne;j
(mozliwos¢ identyfikacji patologicznych genéw), przy po-
mocy molekularnych i niemolekularnych technik diagno-
stycznych, w 2008 roku Andermann i wsp. [8] dokonali
przegladu i uzupelniania kryteriow Wilson’ai Jungner’a. Ich
zestawienie przedstawiono w tabeli 1.

Tabela 1.Kryteria realizowania programu genetycznych badan przesie-
wowych wg Andermann i wsp. [8]

. Program badan przesiewowych powinien reagowac na potrzeby.

N

. Cel badania powinien zostac zdefiniowany juz na poczatku procesu.

w

. Program badan przesiewowych wymaga scistego okreslenia populacji docelo-
wej.

N

. Skutecznos¢ programu badan przesiewowych powinna zostac¢ potwierdzona
naukowo.

wv

. Rzetelne i oparte na dowodach informacje dotyczace badania powinny by¢
udostepniane potencjalnym uczestnikom programu (edukacja).

o

W celu zminimalizowania potencjalnego ryzyka wystapienia btedu program
powinien dziata¢ w oparciu o mechanizmy zapewnienia jakosci.

~N

. Program powinien zapewnia¢ Swiadomy wybdr, poufnosc¢ i poszanowanie
autonomii 0séb biorgcych w nim udziat.

[oc]

. Program powinien promowac réwny dostep do badan przesiewowych dla
catej populacji docelowej.

0

Ocena realizacji programu (ewaluacja) powinna zostac zaplanowana juz na
poczatku procesu.

10. Catkowite korzysci wynikajace z badania przesiewowego powinny przewyz-
sza¢ ewentualne szkody.

Programy badan przesiewowych, podobnie jak wszystkie
dostepne na rynku lekowe i nielekowe technologie medycz-
ne, muszg cechowac si¢ wysokim profilem bezpieczenstwa,
udowodniong skutecznos$cig oraz efektywnoscia ekono-
miczna (kosztowg) [9]. Celem programéw przesiewowych
jest zmniejszanie zachorowalnosci i umieralnosci, a dodat-
kowymi korzysciami wczesnej interwencji, w poréwnaniu
do standardowego postepowania w objawowym stadium
choroby, jest m.in. krétszy i fagodniejszy proces chorobowy
oraz mozliwo$¢ zastosowania matoinwazyjnego leczenia [9].

W literaturze przedmiotu wyréznia si¢ 4 rodzaje skri-
ningu - masowy, selektywny (wybiérczy), oportunistyczny
(spontaniczny) oraz wielokierunkowy i wielofazowy [7, 9].

Przykladem skriningu masowego, tj. obejmujacego caltg
populacje, sa badania przesiewowe w kohorcie urodzeniowej,
przeprowadzane w pierwszych dobach zycia, przed wypisa-
niem dziecka z oddzialu noworodkowego.

CEL PRACY

Omowienie podstawowych aspektéw skriningu noworodko-
wego w populacji polskiej, z uwzglednieniem zalecen mie-
dzynarodowych, oraz jego organizacji i funkcjonowania
w systemie ochrony zdrowia.

OPIS STANU WIEDZY

Zgodnie ze standardami postepowania medycznego przy

udzielaniu $wiadczen zdrowotnych z zakresu opieki okoto-

porodowej sprawowanej nad kobietg w okresie fizjologicz-

nej ciazy, fizjologicznego porodu, potogu oraz opieki nad

noworodkiem, wydanymi przez Ministra Zdrowia w dniu

20 wrzesnia 2012 roku, w drodze rozporzadzenia, u kazdego

noworodka nalezy wykona¢ obowiazujace badania przesie-

wowe, w szczegolnosci:

1) w kierunku fenyloketonurii, mukowiscydozy, wrodzonej
niedoczynnosci tarczycy;

2)badanie przesiewowe stuchu;

3) przesiewowe badanie pulsoksymetryczne w celu wczesnego
wykrycia bezobjawowych, krytycznych wad serca [10].

Badania wymienione w pkt. 112 prowadzone sg w ramach
dlugofalowych programéw przesiewowych, ktére maja $cisle
zdefiniowane mierzalne cele i poszczegélne etapy postepo-
wania skriningowego oraz dzialania wobec noworodkéow
z potwierdzonym rozpoznaniem.

Ponadto, przed wypisaniem dziecka z oddziatu nowo-
rodkowego rutynowo wykonuje si¢ szereg innych prostych
testow selekcjonujacych, m.in. w kierunku wykrywania
zaburzen rozwoju fizycznego (pomiary antropometryczne
masy i dlugosci ciala, obwodu glowy i klatki piersiowej)
oraz rozwojowej (wrodzonej) dysplazji stawéw biodrowych
(badanie przedmiotowe) [10].

Dodatkowo, wczeéniaki urodzone przed 32. tygodniem
ciazy lub z masg urodzeniowa <1500 g lub noworodki uro-
dzone przed 36. tygodniem cigzy, z wewnatrzmacicznym
zahamowaniem wzrostu plodu, leczone z zastosowaniem
intensywnej tlenoterapii i fototerapii, poddawane sg prze-
siewowemu badaniu wzroku w kierunku retinopatii, z wy-
korzystaniem oftalmoskopii posredniej [11]. Badanie to wy-
konywane jest trzykrotnie, w warunkach ambulatoryjnych,
poczawszy od 4. tygodnia zycia dziecka.

Badania przesiewowe wrodzonych wad

metabolizmu

Wrodzone wady metabolizmu sg ztozona i heterogenng grupa
zaburzen przemiany materii uwarunkowanych genetycz-
nie [12]. Opézniona diagnostyka i leczenie tych schorzen
prowadzi do szeregu powiklan, w tym zaburzen neuropsy-
chologicznych, ciezkiego uposledzenia fizycznego i intelek-
tualnego, a nawet $mierci. Poszczegdlne wady metabolizmu
stwierdzane sg rzadko, ale ich sumaryczna czesto$¢ wyste-
powania jest relatywnie wysoka i wynosi ok. 1 na 1500 do 1
na 5000 zywych urodzen [12].
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W populacji polskiej rozpowszechnienie wad wynosi,
np. w przypadku wrodzonej niedoczynnosci tarczycy 1:
3500, mukowiscydozy 1: 3500-5500, a fenyloketonurii - 1:
7000 [13]. Zgodnie z szacunkowymi danymi, wrodzone wady
metabolizmu stwierdzane sa u ok. 0,1% kohorty urodzenio-
wej [13, 14].

Miedzynarodowe Towarzystwo Badan Przesiewowych
Noworodkéw (International Society for Newborn Screening)
opracowalo ogélne wytyczne dotyczace badan przesiewo-
wych noworodkéw, ktére koncentruja si¢ na problemie wro-
dzonych wad metabolizmu. Szczegotowe zalecenia w zakresie
polityki badan przesiewowych r6znia si¢ jednak w zalezno$ci
od kraju i regionu $wiata, jak réwniez lokalnych czynnikéw
ekonomicznych, politycznych i medycznych oraz organizacji
ochrony zdrowia publicznego [15].

W populacji polskiej skrining noworodkowy wrodzonych
defektéw metabolizmu prowadzony jest w ramach programu
polityki zdrowotnej' pn. ,,Program Badan Przesiewowych No-
worodkéw w Polsce na lata 2015-2018” [14]. Zostat on wdro-
zony przez Ministra Zdrowia i stanowi kontynuacje dziatan
z zakresu profilaktyki choréb wrodzonych, realizowanych
od 2000 roku [15]. Celami nadrzednymi programu sg m.in.:
1) wezesna identyfikacja i leczenie wrodzonych defektow

metabolizmu objetych skriningiem populacyjnym;
2)obnizenie umieralnoéci z powodu wad metabolizmu

w populacji wieku rozwojowego oraz zapobieganie ich

nastepstwom;

3) obnizenie kosztéw leczenia i opieki nad dzie¢mi z wadami

wrodzonymi [14].

Badania skriningowe w kohorcie urodzeniowej, podobnie
jak obowigzkowe szczepienia ochronne u dzieci i mlodziezy,
finansowane s3 z budzetu panstwa, z cz¢sci pozostajacej
do dyspozycji Ministra Zdrowia [14]. Program obejmuje
tacznie 23 wrodzone wady metabolizmu, w stosunku do
ktérych mozliwa jest wczesna diagnostyka biochemiczna,
jeszcze przed pojawieniem si¢ charakterystycznego obra-
zu klinicznego [14]. Oproécz fenyloketonurii, mukowiscy-
dozy i wrodzonej niedoczynnoséci tarczycy (hipotyreozy),
wprost okreslonych w standardach postepowania medycz-
nego w opiece okoloporodowej, panel badan przesiewowych
obejmuje réwniez inne wrodzone rzadkie wady metabo-
lizmu, identyfikowane metoda tandemowej spektrometrii
mas (m.in. chorobe¢ syropu klonowego, homocystynurig,
cytrulinemie typu I, tyrozynemie¢ typu I oraz zaburzenia
utleniania kwaséw ttuszczowych i ketogenezy) [14]. Nalezy
zwroci¢ uwage, ze skrining masowy (tj. obejmujacy cala
kohorte urodzeniowa) prowadzony jest:

- w kierunku fenyloketonurii - od 1985 roku,

- wkierunku wrodzonej niedoczynnosci tarczycy — od 1995
roku,

- w kierunku mukowiscydozy - od potowy 2009 roku,

- wkierunku innych rzadkich wad metabolizmu - od grud-

nia 2013 roku [14].

! Zgodnie z definicjg przyjeta w Ustawie z dnia 27 sierpnia 2004 r.
o swiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze §rodkow publicz-
nych (Dz. U.z2015r. poz. 581,z p6zn. zm.), program polityki zdrowot-
nej to zespo6l zaplanowanych i zamierzonych dziatan z zakresu opieki
zdrowotnej, ocenianych jako skuteczne, bezpieczne i uzasadnione,
umozliwiajacych osiggniecie w okreslonym terminie zalozonych celow,
polegajacych na wykrywaniu i zrealizowaniu okre$lonych potrzeb
zdrowotnych oraz poprawy stanu zdrowia okreslonej grupy $wiadcze-
niobiorcéw, opracowany, wdrazany, realizowany i finansowany przez
ministra albo jednostke samorzadu terytorialnego.

Ponadto, w biezacej edycji programu (lata 2015-2018)
planowane jest sukcesywne wdrazanie badan przegladowych
w kierunku wrodzonego przerostu nadnerczy oraz deficy-
tu biotynidazy, a takze rozszerzenie panelu badan metoda
tandemowej spektrometrii mas o argininobursztynurie,
argininemie, deficyt biatka tréjfunkcyjnego, tyrozynemie
typu II i cytrulinemie typu II [14]. Postep technologiczny
w diagnostyce laboratoryjnej sprawil, ze dzieki tandemo-
wej spektrometrii mas istnieje obecnie mozliwo$¢ szybkiej
identyfikacji i ilo$ciowego oznaczania duzej liczby analitow
(czyli grupy wad) z zaledwie jednej, wysuszonej na bibule
probki krwi. Niepodwazalng zaletg tej metody jest wysoka
czuloéé i selektywno$¢, bardzo duza wydajnosé (mozliwosé
wykonania analizy ok. 600 probek/dobe) oraz relatywnie
niski koszt oznaczen [12, 13].

Zgodnie z szacunkami, corocznie w Polsce rodzi si¢ ok.
400 dzieci z wrodzonymi defektami metabolicznymi [13, 14].
Skrining masowy w kierunku 23 choréb pozwala uchroni¢
ok. 75% populacji tej grupy przed ich rozwojem i negatywny-
mi konsekwencjami, a po rozszerzeniu panelu badan — nawet
82,5-85% [14].

W latach 2009-2013, w trakcie realizacji poprzedniej edycji
programu, wykonano 6 707 500 badan skriningowych oraz
zidentyfikowano 1394 chorych, z czego 574 na hipotyreoze
(41% ogotu), 384 na mukowiscydze (28%) oraz 311 na fenylo-
ketonurie (22%) [14]. Sredni koszt badania przesiewowego
oscylowal wokot 13 zt, natomiast koszt wykrycia u nowo-
rodka wrodzonej choroby metabolicznej zostat oszacowany
na 61 zI (w przypadku hipotyreozy - 51 zI, mukowiscyzody
69 zt, PKU - 63 zt, dla pozostalych - 78 zt) [14]. Biorac pod
uwage koszty leczenia i ewentualnej opieki nad osobami
z niezdiagnozowanymi na wczesnym etapie defektami me-
tabolicznymi, podejmowane dzialania spelniajg kryterium
kosztoefektywnosci [14]. Podobny wniosek wynika z pracy
Carroll i wsp. [16]. Stwierdzono w niej, ze skrining nowo-
rodkowy jest jedng z nielicznych interwencji w ochronie
zdrowia, ktdra jest korzystna dla pacjentéw i w wielu przy-
padkach pozwala na oszczgdno$¢ kosztéw. W perspektywie
dlugoterminowej, finansowanie kompleksowych programoéw
badan przesiewowych noworodkéw przynosi korzysci w skali
catego spoteczenstwa.

Program badan przesiewowych w kierunku wrodzonych
wad metabolizmu koordynowany jest przez Instytut Mat-
ki i Dziecka w Warszawie (gtéwny wykonawca). Przesiew
wstepny, klasyfikujacy badang populacje na noworodki z do-
datnim i uyjemnym wynikiem testu, wykonywany jest w akre-
dytowanych laboratoriach, po uprzednim pobraniu krwi
noworodka na bibule testowa (tzw. test suchej kropli krwi),
na oddziale polozniczym lub przez polozng podstawowej
opieki zdrowotnej (potozng ,,srodowiskowsq”). Diagnostyka
pogtebiona noworodkéw z podejrzeniem defektu metabo-
licznego (dodatni wynik testu przesiewowego) prowadzona
jest przez wytypowane w drodze konkursu ofert o$rod-
ki specjalistyczne (rycina 1) [14]. Zgodnie z zaloZeniami,
skrining populacyjny w kierunku wrodzonych wad meta-
bolizmu prowadzony jest w calym kraju z zastosowaniem
jednolitych metod pomiarowych (testéw przesiewowych
i aparatury diagnostycznej), zasad oceny i klasyfikacji kli-
nicznej wynikow oraz przyjetych standardow postepowania
diagnostyczno-terapeutycznego [14].



172

Medycyna Ogédlna i Nauki o Zdrowiu, 2016, Tom 22, Nr 3

Jarostaw Damian Gumienny. Badania przesiewowe noworodkéw w populacji polskiej

Ministerstwo Zdrowia

GLOWNY WYKONAWCA

= J

y w ramach programu ;T

« monitoruje, koordynuije i

. kontrolu;e mkosé

= zZapewnia specjalistyczna dlegnostyke pomerdza]qc.q oraz kontrole leczenia (_ s,

. inify cyina i

. sprmzde]e i raportuje wyniki do Ministerstwa Zdlome /\

e > [ o

Centralna Baza Danych 4 _

|
| T
! T
: /_ v OSRODEK REGIONALNY \/_\
[}

-
I
1
1
i
Vv L 4

LABORATORIUM

- L4 A ADMINISTRAC]A
Oddzialy poloznicze /
poloine POZ « wysylaja kody i bibuly

Osrodki

» testy przesiewowe spegjalistyczne

= pobieraja krew na bibule
« wysylaja bibuly do badan
= kontroluja kompletnosé A

- kc:nwolt;j_s‘{zagubione
bibuly

= wysylaja i kontroluja

-

* ocenai I'slasyrnwcia
Kliniczna wynikéw

= prowadza diagnostyke
kliniczng i leczenie
+ kierujg na specjalistyczne

= testy dla kontroli ]
badania

pobran krwi ( ponowne badania leczenia ana .
= prowadza statystyk NT V| + korespondujaz « monitorujg leczenie
wykonanych badan rodzicami « wprowadzaja dane do
+ przekazuja rodzicom centralnej bazy danych
niezbedne informacje
VAN T T _4
4 < < 4P

[ J\/L RODZICE iNOWORODEK i/L ]

Rycina 1. Schemat organizacyjny programu badan przesiewowych noworodkéw w kierunku wczesnego wykrywania wrodzo-

nych wad metabolizmu [opracowano na podstawie 14]

Przesiewowe badania stuchu

Wyniki retrospektywnych analiz duzych populacyjnych
badan przesiewowych dowodza, ze niedostuch powstaty
w okresie zycia ptodowego jest jednym z najczestszych za-
burzen wystepujacych w kohorcie urodzeniowej [17-20].
Stwierdzany jest u 2-5 noworodkéw na kazde 1000 urodzen,
co oznacza, ze czesto$¢ wystepowania zaburzen stuchu jest
znacznie wigksza niz wszystkich genetycznie uwarunkowa-
nych wad metabolizmu [17, 18, 20-23]. W grupach ryzyka
czesto$¢ wystepowania zaburzen stuchu szacowana jest na
ok. dziesieciokrotnie wyzsza [19].

Wrodzone wady narzadu stuchu sg uszkodzeniami o cha-
rakterze polietiologicznym, powodujacymi zaburzenia mowy
iproceséw poznawczych. W 1998 roku Yoshinaga-Itano ustalit
krytyczny okres wczesnego rozpoznania i rehabilitacji zabu-
rzen stuchu [17, 20], wskazujac, ze podjecie dziatan terapeu-
tycznych w pierwszych 6 miesigcach zycia przynosi znacznie
lepsze efekty dla rozwoju jezyka i mowy niz postepowanie
wdrozone w pdzniejszym okresie (np. 7.-12. miesigcu Zycia)
(17, 18, 20-23]. Nalezy pamieta¢, ze w USA, do momentu
wdrozenia programéw badan przesiewowych, wiek dziecka,
w ktérym rozpoznawano powazny i gleboki ubytek stuchu
wynosit ok. 2,5 roku, a tagodny i umiarkowany czesto wykry-
wano dopiero w wieku szkolnym [20]. Réwniez z pracy Hessel
iwsp. [19] wynika, ze w Niemczech, podobnie jak w wigkszosci
krajow zachodnich, wrodzone zaburzenia stuchu rozpozna-
wane byly $rednio w 2-4 roku zycia, w zalezno$ci od stopnia
uszkodzenia, a leczenie podejmowano $rednio 9 miesiecy
pozniej. Zgodnie z zaleceniami srodowisk eksperckich z konca
lat 90., wezesna diagnostyka zaburzen stuchu powinna by¢
prowadzona w pierwszych 6 miesigcach zycia, aleczenie w cig-
gu pierwszych 12 miesiecy zycia. Nowsze rekomendacje wska-
zujg na konieczno$¢ prowadzenia skriningu populacyjnego
oraz podejmowania dziatan diagnostyczno-terapeutycznych,
odpowiednio do 3.1 6. miesigca zycia dziecka [19].

Badania przesiewowe w kierunku wrodzonych wad stu-
chu w populacji polskiej wykonywane sg powszechnie od

1 stycznia 2004 roku (dla poréwnania — w Anglii od 2006
roku, a w Niemczech od 2009 roku) [23, 24]. Opieraja si¢ na
rejestracji otoemisji akustycznych (ang. otoacoustic emission,
OAE) oraz badaniu potencjatéw wywotanych z pnia mézgu
(ang. auditory brainstem response, BERA), traktowanym
jako zfoty standard w diagnostyce zaburzen stuchu [22, 25].
Skrining prowadzony jest w ramach Programu Powszech-
nych Przesiewowych Badan Stuchu Noworodkéw, stworzo-
nego w 2001 roku z inicjatywy Fundacji Wielkiej Orkiestry
Swigtecznej Pomocy (WOSP), przy wsparciu Polskiego To-
warzystwa Otorynolaryngologéw Chirurgéow Glowy i Szyi
oraz Polskiego Towarzystwa Neonatologéw [25]. Program
zostal zainicjowany w 2002 roku jako badanie pilotazowe,
a od poczatku 2003 roku objat swoim zasiegiem wszystkie
oddziaty noworodkowe w Polsce [25]. Co istotne, Polska byta
pierwszym z 9 krajow na §wiecie prowadzgcych powszechne
przesiewowe badania stuchu obejmujace ponad 90% po-
pulacji [25]. Podstawowym celem programu jest wczesna
identyfikacja zaburzen stuchu w kohorcie urodzeniowej oraz
analiza czynnikéw predysponujacych do ich wystapienia [25].
Etapy postepowania skriningowego obejmuja trzy poziomy
(rycina 2), realizowane w certyfikowanych przez WOSP
o$rodkach. Przesiew wstepny, klasyfikujacy badang popu-
lacje na noworodki z dodatnim i ujemnym wynikiem testu
OAE, wykonywany jest w oddzialach noworodkowych (I po-
ziom referencyjny). Poglebiona diagnostyka audiologiczna
(m.in. badanie OAE i BERA) noworodkéw z podejrzeniem
uszkodzenia stuchu (dodatni wynik testu przesiewowego
OAE lub stwierdzone czynniki ryzyka) prowadzona jest
w oddziatach laryngologicznych (II poziom referencyjny).
Ostateczna diagnoza i potwierdzenie niedostuchu oraz kom-
pleksowa interwencja audiologiczna (protezowanie stuchu,
rehabilitacja, dtugofalowy monitoring) prowadzone sa przez
o$rodki III poziomu referencyjnego [22, 25]. W 2014 roku
w programie brato udzial 416 osrodkéw I poziomu refe-
rencyjnego, 74 osrodki II poziomu referencyjnego oraz 24
o$rodki IIT poziomu referencyjnego [26].
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Rycina 2. Schemat organizacyjny programu badan przesiewowych noworodkéw w kierunku wczesnego wykrywania zaburzen

stuchu [opracowano na podstawie 22, 25]

Badania skriningowe wykonywane w ramach programu
finansowane sg przez platnika publicznego (Narodowy Fun-
dusz Zdrowia), natomiast infrastrukture niezbedng do jego
realizacji, w szczegolnosci sprzet do diagnostyki audiolo-
gicznej, zapewnia Fundacja Wielkiej Orkiestry Swigtecznej
Pomocy. Na podstawie oceny skutkéw rozporzadzenia wpro-
wadzajacego wymog obowigzkowego badania przesiewowego
mozna przyjaé, ze obiektywne badanie stuchu u noworodkéow
spowodowato wzrost jednostkowego kosztu hospitalizacji
w oddziale potozniczym o ok. 8 zl.

Z danych WOSP [27] wynika, ze w okresie od 1 stycznia
do 31 listopada 2013 roku skriningiem objeto 98,2% no-
worodkéw (310 913) wprowadzonych do Centralnej Bazy
Danych programu. U 1,8% noworodkéw (5633) badania nie
wykonano. W populacji objetej skriningiem:

- 288 879 noworodkéw (91,3%) uzyskalo ujemny wynik
OAE, za$ u 12 144 (3,8%) zarejestrowano ujemny wynik
testu i czynniki ryzyka,

- 8634 noworodkow (2,7%) uzyskalo dodatni wynik OAE,
za$ u 1256 (0,4%) zarejestrowano dodatni wynik testu
i czynniki ryzyka.

Zgodnie z zatozeniami programu i koncepcja skriningu
populacyjnego, noworodki, u ktérych odnotowano ujemny
wynik OAE, klasyfikowane sg jako zdrowe (nieobcigzone
wada stuchu), natomiast noworodki z dodatnim wynikiem
testu i/lub stwierdzonymi czynnikami ryzyka uszkodze-
nia stuchu (22 034; ok. 7,1% populacji objetej skriningiem
w okresie styczen-listopad 2013 roku) nalezy podda¢ dal-
szej diagnostyce w osrodku II poziomu referencyjnego.
Wedlug Wrébla i wsp. [25] ogdlna ocena wynikéw skrinin-
gu dla o$rodkéw I poziomu wskazuje, ze ok. 9% populacji

noworodkéw powinna trafi¢ na II poziom referencyjny, po-
niewaz konieczno$¢ weryfikacji badan dotyczy takze dzieci
zarejestrowanych w Centralnej Bazie Danych, ale bez wyko-
nanego badania przesiewowego.

W okresie od 1 stycznia do 31 listopada 2013 roku w 825
przypadkach potwierdzono jakikolwiek niedostuch jedno-
stronny (ok. 3,7% noworodkéw z dodatnim wynikiem OAE),
aw 176 — niedostuch obustronny, co w przyblizeniu stanowilo
0,8% populacji z dodatnim wynikiem testu [27]. W tym
samym okresie, w o§rodkach kompleksowej interwencji au-
diologicznej (I1I poziom referencyjny) odnotowano wizyte 20
dzieci z potwierdzonym niedostuchem. Sredni wiek dziecka
pojawiajacego si¢ po raz pierwszy w o$rodku II poziomu re-
ferencyjnego wynosil 72 dni, a sredni wiek dziecka, u ktorego
zakonczono diagnostyke poglebiona, oszacowano na 77 dni.
Przecietny wiek dziecka pojawiajacego sie na III poziomie
wynosit 143 dni, co w przyblizeniu odpowiada 4.-5. miesia-
cowi zycia [27]. Przedstawione dane potwierdzaja, ze wczesne
rozpoznanie i rehabilitacja zaburzen stuchu u polskich no-
worodkéw prowadzone s3 w terminach odpowiadajacych
zaleceniom miedzynarodowym.

Przesiewowe badania pulsoksymetryczne
Pulsoksymetria przesiewowa wykonywana jest w kierunku
wezesnego wykrywania bezobjawowych, krytycznych wad
serca (ang. critical congenital heart disease, CCHD) [10]. Sg
to potencjalnie §miertelne wady strukturalne serca, ktére nie
zostaly rozpoznane w okresie zycia plodowego.

Zgodnie z danymi Polskiego Rejestru Wrodzonych Wad
Rozwojowych [28], w latach 2005-2006 wrodzone wady
serca wystepowaly z czestoscia 70,9/10 tys. urodzen zywych
(warto$¢ wspolczynnika nie obejmuje danych z wojewddztw:
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malopolskiego, podlaskiego i §wietokrzyskiego), przy $red-
niej czestosci 71,1/10 tys. w krajach wlaczonych do sieci
rejestréw europejskich EUROCAT. Sredniorocznie rejestro-
wano w Polsce 2238 przypadki wad serca [28], co oznacza, Ze
w przyblizeniu dotyczyly 0,6% noworodkéw. Stanowig one
jednoczesnie ok. 1/4 ogétu wrodzonych wad rozwojowych
i zasadnicza przyczyne zgondw w tej grupie [29, 30].

Szczegdlnym problemem w opiece neonatologicznej sa
wady serca o bezobjawowym lub skapoobjawowym przebiegu
w pierwszych dobach Zycia, ktére bez szybkiej interwencji
kardiochirurgicznej daja gorsze rokowania albo prowadza
do zgonu, czesto jeszcze w okresie noworodkowym [29, 30].
Argumentem przemawiajagcym za prowadzeniem badan
przesiewowych w kierunku CCHD moze by¢ fakt, ze ok. 1/4
wad pozostaje nierozpoznanych przed wypisaniem dziecka
z oddziatu noworodkowego [29].

Wryniki prospektywnych, wielosrodkowych badan epi-
demiologicznych potwierdzily uzyteczno$¢ monitoringu
pulsoksymetrycznego oraz wykazaly, ze wczesne wykrycie
zmian w krazeniu, wymagajacych dalszej diagnostyki, jest
skuteczng strategia redukcji chorobowosci i umieralnosci
w populacji noworodkéw [30-32]. Badanie to, mimo wielu
ograniczen, pozwala zidentyfikowa¢ wady niezdiagnozo-
wane wczesniej w ultrasonografii prenatalnej, m.in. zesp6t
hipoplazji lewego serca, tetralogie Fallota i atrezje zastawki
tréjdzielnej oraz transpozycje wielkich pni tetniczych [31, 33].
Od 2011 roku przesiewowa pulsoksymetria rekomendowa-
na jest przez Amerykanska Akademie Pediatrii (American
Academy of Pediatrics) oraz Amerykanskie Towarzystwo
Kardiologiczne (American Heart Association) [31]. W Polsce,
do potowy 2012 roku traktowana byta jako badanie zaleca-
ne [34]. Obecnie wykonywana jest rutynowo w oddziatach
potozniczych i noworodkowych.

Zgodnie ze standardami postepowania medycznego, w ra-
mach udzielania $§wiadczen opieki zdrowotnej z zakresu
opieki okotoporodowej, okreslonych przez Ministra Zdrowia
w drodze rozporzadzenia, skorny pomiar wysycenia krwi
tlenem przeprowadzany jest na konczynie dolnej w pierwszej
dobie zycia [10]. Dodatni wynik testu skriningowego (satu-
racja < 95%) jest wskazaniem do pilnego wykonania badania
ultrasonograficznego serca (diagnostyka poglebiona) [10].
Nalezy w tym miejscu zauwazy¢, ze w przeciwienstwie do
wczesnej identyfikacji wrodzonych wad metabolizmu oraz
zaburzen stuchu, skrining w kierunku CCHD nie jest pro-
wadzony w formie dtugofalowego programu przesiewowego.

PODSUMOWANIE

Podstawg polskiego systemu opieki zdrowotnej w zakresie
neonatologii jest wczesna identyfikacja zaburzen stuchu,
krytycznych wad serca oraz wrodzonych wad metabolizmu
w drodze powszechnych badan przesiewowych, co korespon-
duje z wytycznymi miedzynarodowych gremiéw naukowych.

Dotychczasowe doswiadczenia wskazujg, ze nalezy dazy¢
do kontynuowania prowadzonych dziatan, w szczegdlnosci
objecia skriningiem kazdego nowonarodzonego dziecka
oraz poszerzenia panelu badan przesiewowych o kolejne
wrodzone wady metabolizmu.
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Newborn screening in the Polish population

I Abstract

Introduction. Screening tests are animportant tool in public health practice, which constitutes one of the major achievements
of the last century. In epidemiology they are considered as a method of diagnosis of mass and recognize health needs, and
provide direct information on the state of health of the population.

Objective. The paper discusses the basic aspects of neonatal screening in the Polish population and its organization and
functioning in the health care system.

Description of the state of knowledge. Screening birth cohort are a special type of screening, which is commonly carried
out in the first days of life. In accordance with standard medical treatment in the field of perinatal care, screening includes
early identification of congenital metabolic disorders, hearing, and asymptomatic critical heart defects. These diseases are
characterized by a relatively high prevalence and serious consequences on health and social issues. Apart from screening
for critical heart defects, screening is carried out in the form of long-term programmes, implemented by the Ministry of
Health (inborn errors of metabolism) and the Foundation of the Great Orchestra of Christmas Charity (hearing impaired).
Screening of inborn errors of metabolism based on the filter test paper 23 includes disorders including phenylketonuria,
cystic fibrosis and hypothyroidism. Early hearing disorders are detected by OAE test, whereas for the critical defect of the
heart, pulse oximetry is the gold standard.

Conclusion. Screening tests are the backbone of the health care system in the field of neonatology. Past experience
suggests that it should endeavour to continue its activities, in particular expanding the research panel by other inborn
errors of metabolism.
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