SCREENINGUL NEONATAL PENTRU
HIPOTIROIDISM CONGENITAL

-consideratii generale, importanta, metodologie, rezultate
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CE ESTE Screening-ul neonatal?

= un program de sanatate publica preventiva
-util in stabilirea precoce a diagnosticului

-util in realizarea la timp a interventiilor medicale la
nou-nascuti cu boli congenitale rare.

-cel mai de succes exemplu de testare a populatiei
pentru anumite boli rare, testul furnizand informatii
care pot schimba cursul vietii unui copil.




IMPORTANTA SCREENINGULUI NEONATAL

* OMS: anual se nasc aprox.140 milioane de copii.

* In tdrile in curs de dezvoltare:
- 5 mil. copii decedeaza in prima luna de viata;
- 4 mil. se nasc cu unele boli congenitale.

- 27-30% dintre copiii care mor din motive necunoscute pot avea
diferite boli congenitale de metabolism, la fel ca si 5-15% dintre
nou-nascutii bolnavi din TI.



CARE SUNT EFECTELE SCREENINGULUI?
* Efecte pozitive

-interventia precoce conduce la prevenirea
dizabilitatilor si decesului ;

-sfatul familial este posibil ;
-permite diagnosticul prenatal pentru sarcini ulterioare ;

-exclude frustrarea atat pentru parinti, cat si pentru
medic.




CARE SUNT EFECTELE SCREENINGULUI?
* Consecinte negative

-anxietate parentala

-supraprotectie sau neglijarea copilului

-sentiment de vinovatie

-neintelegeri in familie sau chiar divort.




* Reactiile fals pozitive au impact potential
negativ asupra familiei :

-cresc stressul parental si riscul de interactiune
anormala intre parinte si copil.




* Consimtamantul parintilor pentru screening
nu este obligatoriu in toate tarile.

* In functie de tara si regiune, consimtamantul
informat poate fi:

-obligatoriu
-obligatoriu cu optiunea de a refuza acest test
-optional.




1998: OMS s-a declarat in favoarea
obligativitatii SN daca diagnosticul si
tratamentul precoce sunt in beneficiul
copilului.

MOMENTUL INFORMARII

RATA REFUZULUI




* CE PRESUPUNE S.N.?

echipa multidisciplinara:

* neonatolog, pediatru, genetician,
nutritionist, psihoterapeut , neurolog, MF,
asistente.



UNDE SE FACE SCREENING NEONATAL?
Romania — 5 centre
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(2 private)




CARE ESTE METODOLOGIA
SCREENING-ULUI NEONATAL?

e 1.Recoltarea probelor

Echipament
-lantete /ace sterile (2-2,4 mm)

-alcool

-tampoane sterile
-carduri pt colectarea probelor
-manusi




1.Recoltarea probelor
CE SE RECOLTEAZA?
2 picaturi de sange integral de la fiecare nou-nascut.

CAND SE RECOLTEAZA?

nou-nascutii normoponderali si hraniti cu lapte: in ziua
3-5 de viata (in ziua externarii din maternitate sau in
ziua premergatoare externarii).

Daca se externeaza in a doua zi de la nastere, se
recolteaza in aceasta zi!

prematuri, subponderali sau nou-nascuti hraniti initial
cu solutii glucozate si electrolitice, fara proteine
(aminoacizi ): in ziua 3-5 de la introducerea
alimentatiei lactate.




CARE ESTE LOCUL DE
RECOLTARE?

Aria hasurata indica zona de
siguranta pentru locul de
punctionare




Se incalzeste locul de punctie
timp de 3-5 minute

Pozitionarea copilului cu
membrul inferior mai jos decat
nivelul inimii pentru a creste
fluxul sanguin.




Se dezinfecteaza locul de punctie cu alcool,apoi
se sterge cu o compresa sterila.

Urmele de alcool pot dilua proba
ceea ce conduce la
afectarea rezultatului testarii.




Se punctioneaza calcaiul in zona hasurata. Se sterge prima picatura de sange cu o compresa sterila.
Se lasa sa se formeze o alta picatura mare de sange.
Intepatura nu trebuie sa fie mai adanci de 2 mm deoarece
se poate produce lezarea osului.
Se depune cate o picatura de sange pe suprafetele marcate de cercuri cu diametrul de 15-16mm

A




* Pentru a evita contaminarea probei, nu
trebuie atinsa zona pe care se recolteaza
inaintea, in timpul si dupa recoltare.




* Trebuie evitata cu strictete stoarcerea

suprafetei intepate pentru evita hemoliza sau
amestecarea cu alte fluide din tesuturi.

* Pentru a evita formarea crustelor pe hartia
de filtru nu se pun straturi succesive de
picaturi de sange.



Model of the card for blood harvest.
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CUM SE USUCA ?

la temperatura camerei, in
pozitie orizontala.

nu la o sursa de caldura

nu in lumina directa ( resou,
calorifer, bec electric, cuptor,
soare)

Timpul de uscare = aprox 4 ore.




DO NOT
Refrigerate

©1984

* Dupa uscare, cardurile vor fi trimise la
laboratorul de referinta.

* Daca dureaza mai mult de 3-4 zile pana la
expediere: vor fi ambalate in saculeti de
plastic etans si pastrate la temperatura
camerei.

e 2. Trimiterea probelor la laboratorul de
referinta




 3.Prelucrarea probelor
METODA FLUORIMETRICA

-bazata pe fluorescenta produsului
reactiei dintre Phe si ninhidrina.

-specificitatea Si senzitivitatea
imbunatatite prin utilizarea
dipeptidului L-leucyl-L-alaninei,
solutie tampon cu succinat siL
adaugarea de cupru.

-masurarea este cantitativa.




* CUM SE INTERPRETEAZA REZULTATELE?

-PKU: valorile sub 2 mg% (cut-off) =normale.

-HTC: valorile sub 10 pui/ml (cut-off) = normale.

-Valorile CRESCUTE = patologice —
continuarea investigatiilor.




Testarea se va repeta imediat daca:

-specimenul este de proasta calitate
-sangele este insuficient

- formularul este incomplet

-datele demografice sunt incorecte .



sadvay GQQPE

Probe incorecte

see0s =ren.




CE SE INTAMPLA IN CAZUL UNUI REZULTAT POZITIV ?

-anuntarea familiei —telefonic
-scrisoare recomandata
-responsabil local screening
-MF

-teste de confirmare — Phe serica
-hormoni tiroidieni



CE SE INTAMPLA DUPA CONFIRMAREA DG?
-incepere tratament

-monitorizare tratament in echipa cu MF:
-HC: frecventa cardiaca
-PKU: fenilalanina (spot)
-respectarea tratamentului
-aprecierea dezvoltarii neuro-motorii



Procedura / metodologie de lucru

MATERNITATI
-recoltare sange
hartie filtru

Laborator de
referinta

Probe + —
——>  Coordonator
regional

l

Anuntare
familie

l

CONFIRMARE
DG

l

TRATAMENT
MONITORIZARE




REZULTATE CENTRUL REGIONAL IASI

Table 1. Program indicators of NBS for CH in NE Romania, 2010 - 2019

Year Total newborns* Newborns tested Rate of NBS (%) Total positive Confirmed
2010 24899 19214 77.16 55 3
2011 36401 23540 64.66 39 2
2012 37881 28794 76.01 36 |
2013 37050 28460 76.81 49 ’ 10
2014 30163 29092 96.44 65 6
2015 34139 29798 87.28 38 3
2016 34375 29777 86.62 31 8
2017 28712 28001 97.52 27 6
2018 29156 28474 97.66 21 9
2019 27134 26512 97.70 42 9
Total 319910 271662 84.91 417 57

*The sources for demographic data are National Institute for Statistics from Romania (8) and the Reports of Maternities included in NHP of Newborn
Screening.



Table 2. NeoTSH levels in newborns with confirmed with CH

neoTSH (mIU/L) Number Yo
10-20 13 22.81
20-50 8 14.04
50-100 7 12.28
>100 29 50.87
Total 57 100.00

Table 3. Signs and symptoms suggestive for CH

therapy onset

as evaluated at

Signs and symptoms at therapy onset n Yo
Constipation | K74 29.82
Neonatal jaundice 30 52.63
Cold extremities 3 8.77
Enlarged tongue 23 40.35
Hoarse cry 5 8.77
Facial puffiness 3 5.26
Feeding problems 0 0.00
Respiratory distress 1 1.75
Umbilical hernia 11 19.29
Lethargy 3 5.26
Hypotonia 1 175
Large anterior fontanelle 2 3.50
Posterior fontanelle larger than 5 mm 23 40.35




CONCLUZII

Screening-ul neonatal permite “diagnosticarea” precoce a
unor boli rare, dar grave.

Introducerea unor noi boli rare hBﬁrﬁmul‘ screening.
B J Ye

- y

»

antondana66@yahoo.com




