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Jaundzimuso skrinings

dpag today.ﬁet/métfa/images/96xxx/96333.jp;§

* Mérkis - atklat slimibas, kas apdraud dzivibu vai ilgtermina veselibu,
pirms simptomu paradisanas.

* Pozitivs skrinings neapstiprina diagnozi, bet identificé, kuriem
jaundzimusajiem nepiecieSami papildus izmekléjumi.



Jaundzimuso skrininga kritéeriji (Wilson un
Jungner 1968)

 Skrininga ieklautai slimibai jabut tadai, kas nearstétos gadijumos noved pie
nopietniem kliniskiem simptomiem vai letala iznakuma.

 Jabut pieejamai efektivai arstésanai.

* Presimptomatiski vai agrini simptomatiski arstéto pacientu kliniskajam
iznakumam jabut labakam salidzinajuma ar vélini diagnosticétiem.

* Testam jabut uzticamam ar zemu viltus negativu rezultatu gadijumu
iespéjamibu.

e Testam jabut vienkarSam, ne-dargam.
e Rezultatiem jabut atri pieejamiem.

* |r jabut otras linijas testam, lai atsijatu viltus pozitivos un viltus negativos
rezultatus.

Dobrow MJ, Hagens V, Chafe R, Sullivan T, Rabeneck L. Consolidated principles for screening based on a systematic review and consensus process. CMAJ. 2018 Apr 9;190(14):E422-E429. doi: 10.1503/cmaj.171154.
PMID: 29632037; PMCID: PMC5893317.



Jaundzimuso skrinings

* Asins paraugs no papéza

 Skriningu veic 48-72 h vecuma

* Iznémums ir slimi jaundzimusie,
kuriem skriningu veic pirms
terapijas (asins preparatu
parlieSana, parenterala barosana,
antibakteriala terapija) uzsaksanas

https://ucmed.ph/wp-content/uploads/2019/03/New



Slimi jaundzimusie vai priekslaikus dzimusie <
33.GN+ 6 dienas un/vai svars <2000 g

e Pirmo reizi pirms asins produktu transfuzijas vai pirms parenteralas barosanas
uzsakSanas pat, ja bérns nav sasniedzis 48 h vecumu

e 48-72 h vecuma
e ja mate antenatali sanémusi terapiju ar glikokortikoidiem, tad skriningu nem ne atrak
ka 72h péc terapijas pabeigSanas

e 28 dienu vecuma vai izrakstoties no stacionara, atkariba, kurs notikums pirmais
e 1.Svarigi, lai nemot skriningu pirms izrakstiSanas no stacionara butu pagajusas vismaz 48h no pédéjas asins
produktu transfuzijas un parenteralas baroSanas partraukSanas un vismaz 72h no glikokortikoidu terapijas

partrauksanas;
e 2. Ja nem skriningu 28. dzives diena butu butiski ieverot Sos pasus noteikumus, ja tas nav iespéjams, tad
noradit uz filtrpapira, lai rezultati butu vertéjami atbilstosi situacijai. J
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Atteikuma forma Pakalpojumi Pacientiem un gimeném Jaunumi Profesionaliem Par mums ’
cijas Mates piena banka Covid-19

* Paraugu analizé BKUS

* Par neizmainitiem rezultatiem neinformé

* Nozimigu izmainu gadijuma ar vecakiem
sazinas paris dienu laika:

* Atkartots paraugs (Dzemdibu iestadeé vai
BKUS)

* Kritiski rezultati — arsta konsultacija un
izmekléjumi diagnozes apstiprinasanai

PACIENTA PORTALS

Pacienta dokumenti un attalinatu konsultaciju sanem3ana

Jaundzimu3o skrininga rezultati —

Instrukcija, ka aizpildit apliecinajumu

IEIET PACIENTA PORTALA



Jaundzimuso skrinings Latvija 8 slimibam

2019.g.

Galaktozémija

2023.g.

1985.g. 1996.g. Spinala muskulu atrofija

Fenilketondrija ledzimta hipotireoze

Biotinidazes deficits Smags kombinéts imUndeficits

ledzimta virsnieru garozas hiperplazija

Cistiska fibroze

* Dzirdes parbaude ar otoakustiskas emisijas metodi
* Pulsa oksimetrijas skrinings



Slimiba

Skrininga tests

Skrininga
metode

Diagnozes
apstiprinosais tests

1985 Fenilketondarija Fenilalanins (Phe) Fluorometrija Genétiska izmeklésana
: " : : .. Tiroksina It i
1996 ledzimta hipotireoze Tireotropais hormons (TSH) Fluorometrija S;rrc:msqlga Imenis
ledzimta virsnieru hiperplazija 17-hidroksiprogesterons Fluorometrija Genétiska izmeklésana
Biotinidazes deficits Biotinidazes aktivitate Fluorometrija Genétiska izmeklésana
Galaktozes [imenis Fluorometrija
2019 N Genétiska izmeklésana
Galaktozemija
Enzima galaktozes-1-fosfata Fluorometriia
uridiltransferazes (GALT) aktivitate J
Cistiska fibroze ImUnreaktivais tripsinogéns (IRT) Fluorometrija _f,we_dr.u rzr'ove, _y
geneétiska izmeklésana
Cistiska fibroze CFTR géna delta F508 variants Molekulara Geneétiska izmeklésana
Spinala muskulu atrofija SMIN1 géns Molekulara Geneétiska izmeklésana
2023
Smags kombinéts imundeficits KREC and TREC geéni Molekulara Plusmas citometrija,

genétiska izmeklésana




Phenylketonuria (PKU)
1.Fenilketonurija

Dietary Tetrahydrobiopterin Dihydrobiopterin

Protein \ \)(/ gl’:)i:gl:ig;mhesis
. -y - . . . - Phenylalanine > Tyrosine —s—— |Gatecholamines
* Aminoskabju vielmainas slimiba. Tom o~ ’l ™ T e
1 Al - : - - enylpyruvate iydrenyian
* Organisms nespéj saskelt fenilalaninu (Phe) enzima el
trukuma dél. (gt ] [P

* Genétiskie varianti PAH géna.

* Uzkrajas fenilalanina blakusprodukti, kas negativi
ietekme intelektualo attistibu, var attistities
krampiji, adas un matu pigmentacijas traucéjumi.

 Arsté$ana un uzraudziba:
» Specifiska diéta ar zemu olbaltumvielu saturu muza

garuma T SV

* Edienreizu laika aminoskabju maisijums, kas nesatur SRS Blood vessel
Phe

* Dazu mutaciju gadijuma — p/o sapropterina Phenylalanine
d I h I d ro h | O rI S https://th.bing.com/th?id=0CII.50AC6CE762CB97FD1F25437C8DA422C1B7941BBEBFB3D28B0D87886B989F5271&w=16068&p=!

* Regulara Phe analizu kontrole

Stone WL, Basit H, Los E. Phenylketonuria. [Updated 2023 Aug 8]. In: StatPearls [Internet]. Treasure Island (FL): StatPearls Publishing; 2023 Jan-. Available from: https://www.ncbi.nim.nih.gov/books/NBK535378/



2. ledzimta hipotireoze

 Vairogdziedzera hormoni {,
* 80% vairogdziedzera disgenéze
e Gandriz vienmeér sporadiska

* Simptomi: adas un glotadu dzelte, miegainiba, ésanas
problémas, liels avotins, sausa, vésa ada, nabas truce,
aizcietéjumi, hipotonija, sejas tuskainiba, liela méle,
bradikardija, attistibas aizture, intelektuali traucéjumi.

Arstésana: p/o Levotiroksins 1x diena.

https://teachmeanatomy.info/wp-content/uploads/Overview-of-the-Thryoid-Gland-scaled.jpeg

Bowden SA, Goldis M. Congenital Hypothyroidism. [Updated 2023 Jun 5]. In: StatPearls [Internet]. Treasure Island (FL): StatPearls Publishing; 2023 Jan-. Available from: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK558913/



3. ledzimta virsnieru hiperplazija

* Enzima trikuma deé| trakst virsnieru
garozas hormoni kortizols un aldosterons.

e Geneétiskie varianti un delécijas géna

Classic congenital adrenal hyperplasia

CYP 2 1A - ‘ E:«i:ssl AtCTHdrefl?ase Great Adrenal gk_mdshgve
e Simptomi: virilizacija androgénu | =
parprodukcijas dél, salszaude. ?\\
Arstésana:

* P/o glikokortikoidi (galvenokart hidrokortizons),
lai aizstatu kortizolu.

 Jair arl aldosterona nepietiekamiba, tad p/o

T
Pituitary gland releases

fludrikortizons. okl Y=

e Pacientiem ar salszaudes formu papildus
jauznem sals (NaCl).

Momodu Il, Lee B, Singh G. Congenital Adrenal Hyperplasia. [Updated 2023 Jul 17]. In: StatPearls [Internet]. Treasure Island (FL): StatPearls Publishing; 2023 Jan-. Available from: https://www.ncbi.nIlm.nih.gov/books/NBK448098/



4. Biotinidazes deficits

* Vielmainas slimiba.

* letekme to, ka organisms parstrada
vitaminu, ko sauc par biotinu (B7
vitamins).

e Samazinata enzima aktivitate.

* Biotins piedalas olbaltumvielu, tauku un
oglhidratu vielmaina.

* Genétiskie varianti BTD géna.

* Simptomi: krampji, hipotonija, ataksija,
attistibas aizture, redzes un dzirdes
traucéjumi, ekzéma, alopécija.

Saleem H, Simpson B. Biotinidase Deficiency. [Updated 2023 Feb 9]. In: StatPearls [Internet]. Treasure Island (FL): StatPearls Publishing; 2023 Jan-. Available from: https://www.ncbi.nIm.nih.gov/books/NBK560607/



4. Biotinidazes deficits

Daléjs biotinidazes deficits (enzima aktivitate 10-30%).

* Nearstétos gadijumos simptomi var paradities tikai infekcijas, aktas slimibas vai
pastiprinata organisma stresa laika.

Pilnigs biotinidazes deficits (enzima aktivitate < 10%).
e Simptomi médz but smagaki un sakties agrak.

Arstésana:

* P/o Biotins 1x diena.

*Ir atseviski sEecifiski varianti BTD géna, kas nesamazina enzima aktivitati tik loti, lai
izraisitu kliniskos simptomus. Sajos gadijumos arstésana NAV nepiecieSama.



5. Galaktozémija

Brain damage

* Vielmainas slimiba.

Cataracts

* Organisms nespé€j pilniba sadalit galaktozi enzima
traukuma dél.

* Galaktoze + glikoze = laktoze (piena cukurs)
e Geneétiskie varianti GALT géna.

e Uzkrajas galaktozes blakusprodukti, kas izraisa
aknu, smadzenu, nieru un acu bojajumu.

Jaundice

Enlarged liver

Kidney damage

sssss

Arstésana:
* Laktozes un galaktozes izslégsana no diétas.

Berry GT. Classic Galactosemia and Clinical Variant Galactosemia. 2000 Feb 4 [Updated 2021 Mar 11]. In: Adam MP, Feldman J, Mirzaa GM, et al., editors. GeneReviews® [Internet]. Seattle (WA): University of
Washington, Seattle; 1993-2023. Available from: https://www.ncbi.nIm.nih.gov/books/NBK1518/



5. Galaktozémija

* Djuartes aléle
* GALT géna viens patogéns variants + Djuartes aléle
* GALT enzima aktivitate 25%

* Neizraisa ilgtermina attistibas problémas
* Nav nepiecieSama arstésana

Fridovich-Keil JL, Gambello MJ, Singh RH, et al. Duarte Variant Galactosemia. 2014 Dec 4 [Updated 2020 Jun 25]. In: Adam MP, Feldman J, Mirzaa GM, et al., editors. GeneReviews® [Internet]. Seattle (WA): University of
Washington, Seattle; 1993-2023. Available from: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK258640/



6. Cistiska fibroze

* lesaista elposanas un gremosanas_ Healthy  Cystic
sistému, izraisot biezu glotu uzkrasanos = WA S . fibrosis
plausas un aizkunga dziedzera. . 7 { N

* Genétiskie varianti CFTR géna. N

* Simptomi: atkartoti sinusiti, bronhtti,

progresejosa obstruktiva plausu slimiba
ar bronhektazém, eksokrins aizkunga

J
dziedzera deficits u.c. | / \
~ -V Lungs
Arstégana: )

* Antibiotikas, mukolitiki, inhalacijas,
fe rm e ntl O MAYO FOUNDATION FOR MEDICAL EDUCATION AND RESEARCH, ALL RIGHTS RESERVED

» Specifiski medikamenti
* Fizioterapija

Airflow

Savant A, Lyman B, Bojanowski C, et al. Cystic Fibrosis. 2001 Mar 26 [Updated 2023 Mar 9]. In: Adam MP, Feldman J, Mirzaa GM, et al., editors. GeneReviews® [Internet]. Seattle (WA): University of Washington, Seattle;
1993-2023. Available from: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1250/




Jaunumi no 2023.gada 1.aprila



7. Spinala muskulu atrofija

* Smaga iedzimta neiromuskulara slimiba,
kas pakapeniski iznicina motoros neironus.

Kontrolée skeleta muskulu darbibu
(staigasanu, runasanu, elposanu, riSanu).

Muskuli klast vajaki un atroféjas.
* |zraisa genétiskie varianti SMIN1 géna.

Arstégana:
 Nusinersen — intratekala ievade ik 4 méenesus.

* Risdiplam —iekskigi lietojams skidums 1x
diena katru dienu.

*Genu terapija

https://cdn-prod.medicalnewstoday. .com/content, /images /articles/192/192245, /spinal-muscular-atrophy.jpg
Prior TW, Leach ME, Finanger E. Spinal Muscular Atrophy. 2000 Feb 24 [Updated 2020 Dec 3]. In: Adam MP, Feldman J, Mirzaa GM, et al., editors. GeneReviews® [Internet] Seattle (WA): University of Washlngton Seattle;

1993-2023. Available from: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1352/



8. Smags kombinéts imundeficits

* Dzivibai bistams primarais imundeficits ar
kombinétu T un B sunu funkciju trukumu.

* Viens no smagakajiem imundeficita veidiem.  SEVERE COMBINED IMMUNODEFICIENCY (SCID)

Normal SCID
* Nearstétos gadijumos dzivildze < 2 gadiem.
* Ja tiek diagnosticéts un arstéts pirmajos
dzives ménesos, pirms attistas nopietnas immune system .m
infekcijas, ilgtermina izdzivosana > 90%. l e

response
@ @ Cannot fight
infections

https://www.newbornscreening.info/images/SCID_small.jpg

T cells
@
B cells.
&

Can fight infections

 ArstéSana: hematopoétisko cilmes $inu
transplantacija.

https://primaryimmune.org/understanding-primary-immunodeficiency/types-of-pi/severe-combined-immunodeficiency-suiu



https://primaryimmune.org/understanding-primary-immunodeficiency/types-of-pi/severe-combined-immunodeficiency-scid

Jaundzimuso skrininga apstiprinatie gadijumi

Slimiba
Fenilketonurija

ledzimta hipotireoze

ledzimta virsnieru
hiperplazija

Biotinidazes deficits

Galaktozémija

Cistiska fibroze

Spinala muskulu atrofija

Smags kombinéts
imundeficits

2019

2

5

2020

4

5

2021

2

6

2022

5

5

lidz
01.10.2023
1
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Jaundzimuso skrinings citas valstis

Valsts Slimibu skaits

Latvija 8

lgaunija 21 (no 2023.g.)
Lietuva 12 (no 01.01.2023.)
Polija 29 *
Zviedrija 26 *

Vacija 21 *
Lielbritanija 9 *
Niderlande 27 (no0 01.10.2023.)

* April 4, 2022. A Landscape Assessment of Newborn Screening in Europe: https://www.technologynetworks.com/diagnostics/blog/a-landscape-assessment-of-newborn-
screening-in-europe-359964



Nakotnes plani Latvija

Paplasinats jaundzimuso skrinings ar tandéma masas spektrometriju, ar
kuru var noteikt:

 Aminoskabju traucéjumus.
* Organisko skabju traucéjumus.
* Taukskabju oksidacijas traucéjumus.

Slimibu saraksts vel tiks precizéts.
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* Jaundzimuso genétiskas
sekvenésanas projekti:
* Eiropa - Screen4Care n’G
* ASV — Babyseq project
* Lielbritanija— Newborn genomes n’ﬂn’ﬂ BA BYS E Q

programme

Genomics ==
England :S22S:
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