=N 1F [YKS

aineenvaihduntasairauksien TURUN YLIOPISTOLLINEN
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AUCS/ABO UNIVERSITETS-
CENTRALSJUKHUS

HARVINAISTEN SYNNYNNAISTEN
AINEENVAIHDUNTASAIRAUKSIEN
SEULONTA VASTASYNTYNEILTA

(VasSeu2-laboratoriotutkimus)

Harvinaisten synnynndisten aineenvaihduntasairauksien seulontaa suositellaan kaikille
vastasyntyneille vauvoille (STM 7.4.2014). Arviolta yhdelld kahdestatuhannesta vauvasta
on jokin seulonnalla l6ydettdivissd oleva sairaus, jonka aiheuttamat pysyvdt vauriot voidaan
vdlttdd riittdvin nopeasti aloitetulla hoidolla. llman seulontatutkimusta ndiden sairauksien
tunnistaminen ajoissa on usein mahdotonta. Valtaosassa ldnsimaita tdmdnkaltainen
vastasyntyneiden seulonta on aloitettu jo vuosia sitten.

Vakavia synnynndisia aineenvaihduntasairauksia
sairastavat lapset saattavat vastasyntyneina
vaikuttaa téysin terveiltd. Naiden harvinaisten
sairauksien ensimmaisia merkkeja etsitaan
seulontatutkimuksella, jotta sairaus havaitaan

ja tarvittava hoito voidaan aloittaa ajoissa. Vain
nopeasti aloitettu hoito voi estéé lapsen pysyvén
vammautumisen tai jopa kuoleman.

Seulonta on yksinkertaista: Se tehddan muutamasta
veripisarasta, jotka otetaan imupaperille kanta-
péaan ihopistolla vauvan ollessa 2-5 vuorokauden
ikainen. Mikali seulontatulos on poikkeava, perhee-
seen otetaan heti yhteyttd sairaalasta. Vauvalta
otetaan uusintanaytteet liséselvityksia varten, ja
ladkari tarkastaa lapsen voinnin. Suuri osa naistakin
lapsista osoittautuu jatkotutkimuksissa terveiksi.
Mikali seulontatulos on normaali, ei yhteydenottoa
tapahdu.

Vastasyntyneiden seulonta auttaa ehkdisemaan tiet-
tyjen hoidettavissa olevien synnynnéisten sairauksien
haittoja. Niilla harvoilla vauvoilla, joilla on joku naista
sairauksista, seulonta ja varhainen diagnoosi voivat
pelastaa koko eldaman.

Ohessa on tarkempaa tietoa seulottavista sairauksista. Lisé-
tietoa myds osoitteesta www.tykslab.fi valikosta SASKE.




TARKEAA!

Nayte vastasyntyneiden seulontaa (VasSeu2)

varten otetaan synnytysosastolla, kun vauva on

2-5 vrk ikdinen. Jos kotiudutte ennen kuin vauva

on 2 vrk (48 tuntia) vanha, naytteenotto tapahtuu
laboratoriossa. Lisdohjeita seulontaan liittyen saatte
tarvittaessa synnytyssairaalan lastenladkareilta.

Tietoa seulottavista

sairauksista:

Synnynndinen lisdmunuaisen liikakasvu eli lisa-
munuaishyperplasia (CAH) johtuu viasta lisamu-
nuaiskuoren steroidihormonien tuotannossa. Nama
hormonit osallistuvat elintarkeiden toimintojen kuten
sokeri-, suola- ja nestetasapainon séatelyyn. llman
hoitoa lapsi voi vaikeimmissa tautimuodoissa jopa
menehtya suola- ja nestetasapainon hairiintyessé
vakavasti. Tauti lisdd my®s mieshormonien eritysta.
Synnynnéisen lisimunuaisen liikkakasvun esiinty-
vyys vastasyntyneilld on noin 1:10 000 - 1:20 000.
CAH-tautia hoidetaan hormonipuutoksen korvaa-
valla 1aakityksella.

Seulonnalla etsitddn myods joukkoa harvinaisia
amino- ja rasvahappoaineenvaihdunnan saira-
uksia ja orgaanisten happojen kertymiseen
Jjohtavia sairauksia (esimerkiksi PKU, LCHAD,
MCAD, GA1, MSUD tai tyrosinemia). Tarkkoja tietoja
naiden sairauksien yleisyydestd Suomessa ei ole,
mutta on arvioitu, ettd vuosittain maassamme syntyy
kymmenkunta lasta, joilla on jokin tdman ryhman
sairaus. Nait4 sairauksia hoidetaan erityisruokava-
lion ja ravintovalmisteiden avulla.

Useimmat seulottavista sairauksista periytyvat peit-
tyvésti. Télldin perintétekijamuutos eli mutaatio
siirtyy terveiden kantajien valitykselld sukupolvesta
toiseen, ja sairaus ilmenee vain, kun kaksi kantajaa
saa yhteisen lapsen ja kumpikin siirtdd mutaation
jalkelaiselleen. Jokaisessa raskaudessa mutaation
kantajapariskunnalla on 25 %:n riski saada sairas
lapsi.

Seulottavat sairaudet aiheuttavat usein vakavia
hairiditéa aineenvaihdunnassa. Energiantuotanto voi
hairiintya tai elimistéon voi kertyd myrkyllisid aineita.
Oireina voivat olla mm. oksentelu, huono kasvu,
kehitysvamma tai jopa kuolema. Arvellaan, ettd

5 %:a katkytkuolemista johtuu synnynnéisista
aineenvaihduntasairauksista. Suureen osaan seulot-
tavista sairauksista on olemassa hyvin tehoava
hoito. Sairauden ennuste riippuu oleellisesti siita,
kuinka paljon vaurioita on ehtinyt syntya ennen
hoidon aloitusta.



