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Jaundzimušo skrīnings

• Mērķis - atklāt slimības, kas apdraud dzīvību vai ilgtermiņa veselību, 
pirms simptomu parādīšanās.

• Pozitīvs skrīnings neapstiprina diagnozi, bet identificē, kuriem 
jaundzimušajiem nepieciešami papildus izmeklējumi.

https://assets.medpagetoday.net/media/images/96xxx/96333.jpg



Jaundzimušo skrīninga kritēriji (Wilson un 
Jungner 1968)

• Skrīningā iekļautai slimībai jābūt tādai, kas neārstētos gadījumos noved pie 
nopietniem klīniskiem simptomiem vai letāla iznākuma.

• Jābūt pieejamai efektīvai ārstēšanai.
• Presimptomātiski vai agrīni simptomātiski ārstēto pacientu klīniskajam 

iznākumam jābūt labākam salīdzinājumā ar vēlīni diagnosticētiem.
• Testam jābūt uzticamam ar zemu viltus negatīvu rezultātu gadījumu 

iespējamību.
• Testam jābūt vienkāršam, ne-dārgam.
• Rezultātiem jābūt ātri pieejamiem.
• Ir jābūt otrās līnijas testam, lai atsijātu viltus pozitīvos un viltus negatīvos 

rezultātus.

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.



Jaundzimušo skrīnings
• Asins paraugs no papēža

• Skrīningu veic 48-72 h vecumā
• Izņēmums ir slimi jaundzimušie, 

kuriem skrīningu veic pirms 
terapijas (asins preparātu 
pārliešana, parenterāla barošana, 
antibakteriāla terapija) uzsākšanas

https://ucmed.ph/wp-content/uploads/2019/03/Newborn-Screening-2.jpg



Slimi jaundzimušie vai priekšlaikus dzimušie ≤ 
33.GN+ 6 dienas un/vai svars <2000 g 

1.
• Pirmo reizi pirms asins produktu transfūzijas vai pirms parenterālas barošanas

uzsākšanas pat, ja bērns nav sasniedzis 48 h vecumu

2.

• 48-72 h vecumā

• ja māte antenatāli saņēmusi terapiju ar glikokortikoīdiem, tad skrīningu ņem ne ātrāk 
kā 72h pēc terapijas pabeigšanas

3.

• 28 dienu vecumā vai izrakstoties no stacionāra, atkarībā, kurš notikums pirmais
• 1.Svarīgi, lai ņemot skrīningu pirms izrakstīšanās no stacionāra būtu pagājušas vismaz 48h no pēdējās asins 

produktu transfūzijas un parenterālas barošanas pārtraukšanas un vismaz 72h no glikokortikoīdu terapijas 
pārtraukšanas; 

• 2. Ja ņem skrīningu 28. dzīves dienā būtu būtiski ievērot šos pašus noteikumus, ja tas nav iespējams, tad 
norādīt uz filtrpapīra, lai rezultāti būtu vērtējami atbilstoši situācijai.



Rezultāti

• Paraugu analizē BKUS

• Par neizmainītiem rezultātiem neinformē

• Nozīmīgu izmaiņu gadījumā ar vecākiem 
sazinās pāris dienu laikā:
• Atkārtots paraugs (Dzemdību iestādē vai 

BKUS)

• Kritiski rezultāti – ārsta konsultācija un 
izmeklējumi diagnozes apstiprināšanai



Jaundzimušo skrīnings Latvijā 8 slimībām

1985.g.

Fenilketonūrija

1996.g.

Iedzimta hipotireoze

2019.g.

Galaktozēmija

Biotinidāzes deficīts

Iedzimta virsnieru garozas hiperplāzija

Cistiskā fibroze

2023.g.

Spinālā muskuļu atrofija

Smags kombinēts imūndeficīts

* Dzirdes pārbaude ar otoakustiskās emisijas metodi
* Pulsa oksimetrijas skrīnings



2023

Cistiskā fibroze CFTR gēna delta F508 variants Molekulārā Ģenētiskā izmeklēšana

Spinālā muskuļu atrofija SMN1 gēns Molekulārā Ģenētiskā izmeklēšana

Smags kombinēts imūndeficīts KREC and TREC gēni Molekulārā
Plūsmas citometrija, 
ģenētiskā izmeklēšana

Gads Slimība Skrīninga tests Skrīninga
metode

Diagnozes 
apstiprinošais tests

1985 Fenilketonūrija Fenilalanīns (Phe) Fluorometrija Ģenētiskā izmeklēšana

1996 Iedzimta hipotireoze Tireotropais hormons (TSH) Fluorometrija
Tiroksīna līmenis 
serumā

2019

Iedzimta virsnieru hiperplāzija 17-hidroksiprogesterons Fluorometrija Ģenētiskā izmeklēšana

Biotinidāzes deficīts Biotinidāzes aktivitāte Fluorometrija Ģenētiskā izmeklēšana

Galaktozēmija

Galaktozes līmenis Fluorometrija

Ģenētiskā izmeklēšana

Enzīma galaktozes-1-fosfāta 
uridiltransferāzes (GALT) aktivitāte

Fluorometrija

Cistiskā fibroze Imūnreaktīvais tripsinogēns (IRT) Fluorometrija
Sviedru prove, 
ģenētiskā izmeklēšana



1.Fenilketonūrija
• Aminoskābju vielmaiņas slimība.

• Organisms nespēj sašķelt fenilalanīnu (Phe) enzīma 
trūkuma dēļ.

• Ģenētiskie varianti PAH gēnā.

• Uzkrājas fenilalanīna blakusprodukti, kas negatīvi 
ietekmē intelektuālo attīstību, var attīstīties 
krampji, ādas un matu pigmentācijas traucējumi.

• Ārstēšana un uzraudzība:
• Specifiska diēta ar zemu olbaltumvielu saturu mūža 

garumā
• Ēdienreižu laikā aminoskābju maisījums, kas nesatur 

Phe
• Dažu mutāciju gadījumā – p/o sapropterīna

dihidrohlorīds
• Regulāra Phe analīžu kontrole

https://images.saymedia-content.com/.image/t_share/MTc0NDE3NDU3NDE3OTU0OTUw/genetic-disorders-phenylketonuria.jpg

https://th.bing.com/th?id=OCII.50AC6CE762CB97FD1F25437C8DA422C1B7941BBEBFB3D28B0D87886B989F5271&w=1606&p=0

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.nlm.nih.gov/books/NBK535378/



2. Iedzimta hipotireoze

• Vairogdziedzera hormoni ↓

• 80% vairogdziedzera disģenēze

• Gandrīz vienmēr sporādiska

• Simptomi: ādas un gļotādu dzelte, miegainība, ēšanas 
problēmas, liels avotiņš, sausa, vēsa āda, nabas trūce, 
aizcietējumi, hipotonija, sejas tūskainība, liela mēle, 
bradikardija, attīstības aizture, intelektuāli traucējumi.

Ārstēšana: p/o Levotiroksīns 1x dienā.
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. Iedzimta virsnieru hiperplāzija
• Enzīma trūkuma dēļ trūkst virsnieru 

garozas hormoni kortizols un aldosterons.
• Ģenētiskie varianti un delēcijas gēnā 

CYP21A
• Simptomi: virilizācija androgēnu 

pārprodukcijas dēļ, sālszaude.

Ārstēšana:
• P/o glikokortikoīdi (galvenokārt hidrokortizons), 

lai aizstātu kortizolu.
• Ja ir arī aldosterona nepietiekamība, tad p/o 

fludrikortizons.
• Pacientiem ar sālszaudes formu papildus 

jāuzņem sāls (NaCl).

https://images.squarespace-cdn.com/content/v1/593adddf725e25a4294e8028/1625174677083-A1RCIZL3P982NU9GA2PA/CAH+by+Dr+Cilein+Kearns+Artibiotics+v17b+72dpi+abx.jpg

Momodu II, 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.nlm.nih.gov/books/NBK448098/



4. Biotinidāzes deficīts

• Vielmaiņas slimība.

• Ietekmē to, kā organisms pārstrādā 
vitamīnu, ko sauc par biotīnu (B7 
vitamīns). 

• Samazināta enzīma aktivitāte.

• Biotīns piedalās olbaltumvielu, tauku un 
ogļhidrātu vielmaiņā.

• Ģenētiskie varianti BTD gēnā.

• Simptomi: krampji, hipotonija, ataksija, 
attīstības aizture, redzes un dzirdes 
traucējumi, ekzēma, alopēcija.

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.nlm.nih.gov/books/NBK560607/

https://mindfulclinic.ca/wp-content/uploads/2019/05/Mindful-Healing-Naturopathic-Clinic-Mississauga-Streetsville-Apr04-02.jpg



4. Biotinidāzes deficīts

Daļējs biotinidāzes deficīts (enzīma aktivitāte 10-30%).
• Neārstētos gadījumos simptomi var parādīties tikai infekcijas, akūtas slimības vai 

pastiprināta organisma stresa laikā.

Pilnīgs biotinidāzes deficīts (enzīma aktivitāte < 10%).
• Simptomi mēdz būt smagāki un sākties agrāk.

Ārstēšana:
• P/o Biotīns 1x dienā.

*Ir atsevišķi specifiski varianti BTD gēnā, kas nesamazina enzīma aktivitāti tik ļoti, lai 
izraisītu klīniskos simptomus. Šajos gadījumos ārstēšana NAV nepieciešama.



5. Galaktozēmija

• Vielmaiņas slimība.

• Organisms nespēj pilnībā sadalīt galaktozi enzīma 
trūkuma dēļ. 

• Galaktoze + glikoze = laktoze (piena cukurs)

• Ģenētiskie varianti GALT gēnā.

• Uzkrājas galaktozes blakusprodukti, kas izraisa 
aknu, smadzeņu, nieru un acu bojājumu.

Ārstēšana:

• Laktozes un galaktozes izslēgšana no diētas.

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.nlm.nih.gov/books/NBK1518/

https://cdn.lecturio.com/assets/Baby-with-galactosemia.png



5. Galaktozēmija

• Djuartes alēle
• GALT gēnā viens patogēns variants + Djuartes alēle

• GALT enzīma aktivitāte 25% 

• Neizraisa ilgtermiņa attīstības problēmas

• Nav nepieciešama ārstēšana

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. Cistiskā fibroze 

• Iesaista elpošanas un gremošanas 
sistēmu, izraisot biezu gļotu uzkrāšanos 
plaušās un aizkuņģa dziedzerī.

• Ģenētiskie varianti CFTR gēnā.

• Simptomi: atkārtoti sinusīti, bronhīti, 
progresējoša obstruktīva plaušu slimība 
ar bronhektāzēm, eksokrīns aizkuņģa 
dziedzera deficīts u.c.

Ārstēšana:

• Antibiotikas, mukolītiķi, inhalācijas, 
fermenti

• Specifiski medikamenti

• Fizioterapija

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.aprīļa



7. Spinālā muskuļu atrofija

• Smaga iedzimta neiromuskulāra slimība, 
kas pakāpeniski iznīcina motoros neironus.

• Kontrolē skeleta muskuļu darbību 
(staigāšanu, runāšanu, elpošanu, rīšanu).

• Muskuļi kļūst vājāki un atrofējas.

• Izraisa ģenētiskie varianti SMN1 gēnā.

Ārstēšana: 
• Nusinersen – intratekāla ievade ik 4 mēnešus.
• Risdiplam – iekšķīgi lietojams šķīdums 1x 

dienā katru dienu.
*Gēnu terapija

https://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/thumb/b/bc/Polio_spinal_diagram-en.svg/1200px-Polio_spinal_diagram-en.svg.png

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



8. Smags kombinēts imūndeficīts

• Dzīvībai bīstams primārais imūndeficīts ar 
kombinētu T un B šūnu funkciju trūkumu. 

• Viens no smagākajiem imūndeficīta veidiem.

• Neārstētos gadījumos dzīvildze < 2 gadiem.

• Ja tiek diagnosticēts un ārstēts pirmajos 
dzīves mēnešos, pirms attīstās nopietnas 
infekcijas, ilgtermiņa izdzīvošana > 90%.

• Ārstēšana: hematopoētisko cilmes šūnu 
transplantācija.

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

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

https://www.texaschildrens.org/sites/default/files/blog/2017/04/fig1-1.png

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


Jaundzimušo skrīningā apstiprinātie gadījumi

Slimība 2019 2020 2021 2022
līdz 

01.10.2023

Fenilketonūrija 2 4 2 5 1

Iedzimta hipotireoze 5 5 6 5 6

Iedzimta virsnieru 
hiperplāzija

1 1 1 2 2

Biotinidāzes deficīts 0 1 1 0 0

Galaktozēmija 0 0 0 0 0

Cistiskā fibroze 1 5 1 1 2

Spinālā muskuļu atrofija - - - - 1

Smags kombinēts 
imūndeficīts

- - - - 0



Jaundzimušo skrīnings citās valstīs

Valsts Slimību skaits

Latvija 8

Igaunija 21 (no 2023.g.)

Lietuva 12 (no 01.01.2023.)

Polija 29 *

Zviedrija 26 *

Vācija 21 *

Lielbritānija 9 *

Nīderlande 27 (no 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



Nākotnes plāni Latvijā

Paplašināts jaundzimušo skrīnings ar tandēma masas spektrometriju, ar 
kuru var noteikt:

• Aminoskābju traucējumus.

• Organisko skābju traucējumus.

• Taukskābju oksidācijas traucējumus.

Slimību saraksts vēl tiks precizēts.



Citur pasaulē

• Jaundzimušo ģenētiskās 
sekvenēšanas projekti:
• Eiropa - Screen4Care

• ASV – Babyseq project

• Lielbritānija – Newborn genomes
programme



Paldies par uzmanību


