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Badania przesiewowe noworodkow w kierunku SMA

Noworodki urodzone w Wojewodzkim Szpitalu Zespolonym w Kielcach, od tego
tygodnia, maja wykonywane badania przesiewowe w kierunku rdzeniowego zaniku
miesni (SMA). Analizy na potrzeby osrodka w Kielcach bedzie wykonywatl
warszawski Instytut Matki i Dziecka.

Dr Grazyna Pazera, kierujaca Klinikg Neonatologii w WSzZ informuje, ze badaniami beda
objete wszystkie noworodki urodzone w szpitalu. Jak wyjasnia neonatolog, rdzeniowy zanik
miesni (SMA), to ciezka, nieuleczalna do tej pory choroba, ktéra objawia sie postepujacym
ostabieniem i zanikiem miesni oraz niewydolnoscig oddechowa. U potowy dzieci, objawy
schorzenia pojawiaja sie w pierwszym poétroczu zycia, a u pozostatych - przed ukonczeniem
2 lat. Choroba moze doprowadzi¢ do $mieci dziecka.
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- Poniewaz pojawity sie mozliwosci leczenia, wczesne rozpoznanie jest bardzo
wazne, gdyz daje szanse na uratowanie zycia - przekonuje Grazyna Pazera,
ktora dodaje, ze najbardziej efektywne jest leczenie, gdy choroba jest
zdiagnozowana juz u noworodka, a terapia jest wprowadzona przed wystapieniem
objawow klinicznych.

Badanie przesiewowe w kierunku SMA jest oparte o analizy genetyczne. Pacjentki, po
urodzeniu dziecka otrzymuja ulotki o mozliwosci ich przeprowadzenia. By personel mdgt
pobra¢ noworodkowi krew z piety, na potrzeby powyzszych badan, konieczna jest pisemna
zgoda mamy. Materiat diagnostyczny jest przesytany do Zaktadu Badan Przesiewowych i
Diagnostyki Metabolicznej Instytutu Matki i Dziecka w Warszawie.

Jezeli w ciggu dwdch tygodni od pobrania, rodzice nie otrzymaja informacji z laboratorium,
oznacza to negatywny wynik badania SMA - dziecko jest zdrowe.
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