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1. UvOD

Novorodence je dijete u dobi do cetiri tjedna (odnosno prvih 28 dana nakon poroda).
Novorodence se u prva cetiri tjedna zivota mora prilagoditi svim svojim organskim sustavima na
utjecaj vanjskih Cimbenika (1). Neposredno nakon poroda presijecanjem pupcane vrpce
novorodence je primorano preuzeti brigu o funkciji vlastitih organa, sto je do tada obavljala majka
preko posteljice. Novorodence ¢e u rodilistu biti podvrgnuto novorodena¢kom skriningu, odnosno
testovima za rano otkrivanje metabolic¢kih ili prirodenih poremecaja. U Republici Hrvatskoj
novorodenacki skrining obvezan je od 1986. na fenilketonuriju i hipotireozu te je sastavni dio
zdravstvene zastite djece (8). Od tada su u Republici Hrvatskoj invalidnost, smrtnost i morbiditet

novorodencadi smanjeni zahvaljujuéi skriningu.

U radu je opisano zdravo novorodence i njegove fizioloske karakteristike neposredno nakon
poroda. Takoder su opisane metabolicke i prirodene bolesti koje se otkrivaju novorodenackim
skriningom te su opisani postupci medicinske sestre kod uzimanja, pohranjivanja i transporta

uzoraka za skrining.



2. CILJ RADA

Cilj je rada opisati novorodence i njegove karakteristike, opisati postupak novorodenackog
skrininga i bolesti koje se njime otkrivaju u Republici Hrvatskoj te postupak medicinske sestre

tijekom cijelog procesa uzimanja, pohranjivana i transporta uzorka.



3. METODE RADA

Metode rada obuhvacaju istrazivanje stru¢ne literature, prikupljanje, analizu i obradu podataka
dobivenih pretragama literature, stru¢nih internetskih stranica i stru¢nih radova. Na temelju

pretrazene literature obradena je tema o novorodenackom skriningu.



4. REZULTATI

4.1. NOVORODENCE

Nakon djetetova rodenja zapocinje novorodenacko doba koje traje do 28. dana njegova Zivota.
Od trenutka presijecanja pup¢ane vrpce do 28. dana starosti novorodence se mora svim svojim
organskim sustavima prilagoditi na zivot izvan maternice. Mardesi¢ (1) u svojem radu navodi da
zavrSetak prilagodbe organskih sustava novorodenceta nije mogucée vremenski definirati, ve¢ se
za 10 uzimaju u obzir prestanci vanjskih znakova intrauterinog zivota. To su otpadanje pupcane
vrpce i zacjeljivanje pupéane ranice kao najvazniji i najocigledniji znakovi intrauterinog zivota.

jer je u tom razdoblju stopa smrtnosti novorodenceta vrlo visoka.

4.1.1. Ocjena vitalnosti — Apgar-indeks

Ocjena vitalnosti novorodenceta mjeri se Apgar-indeksom, testom koji se u rodilistima provodi
nakon prve minute poslije poroda novorodenceta i nakon pet minuta poslije poroda. Apgar-indeks
ocjenjuje se prema tablici 4.1 na kojoj je vidljivo da se u obzir uzimaju stavke kao $to su disanje,
tonus misica, boja koze, refleksna podrazljivost i frekvencija pulsa (1). Svim stavkama dodan je
odreden broj bodova koji se odnosi na izgled novorodenceta i opisani su to¢no kojeg
karakteristi¢nog izgleda novorodenée mora biti da bi dobilo odredeni broj bodova. Najve¢i moguci
broj bodova u Apgar-indeksu iznosi 10 (deset), dok je najmanji broj bodova 0 (nula), pri cemu
veéi broj bodova oznacava vitalno zdravo novorodence, a manji broj bodova oznacava vitalno
ugrozeno novorodence. Prema Mardesic¢u (1), novorodence koje je u prvoj i petoj minuti imalo
zbroj bodova od osam do deset ne treba posebne mjere reanimacije te se nakon primarne opskrbe
vra¢a majci da bi se ostvario kontakt ,,koza na kozu”, dok se novorodence koje je dobilo zbroj
bodova od cetiri do sedam oznaCava kao novorodence s umjerenim zivotnim funkcijama, a

novorodence s tri ili manje bodova spada u novorodencad s jako ometenim zivotnim funkcijama.

Nakon prve ocjene Apgar-indeksa, nakon prve minute zivota novorodenceta ako je zbroj
bodova od osam do deset, novorodence se vra¢a majci u narucje te se i majci i novorodencetu

stavlja identifikacijska narukvica s brojem, broj na narukvici mora biti isti i kod majke i kod
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novorodenceta. Nakon svih postupaka proslo je pet minuta te je potrebno ponovno procijeniti

vitalnost novorodenceta i obavlja se prvi klini¢ki pregled (1).

Tablica 4.1. Apgar-indeks

2 1 0
Boja koze ruziCasta trup ruzicast, blijeda ili modra
okrajine modre
Disanje pravilno ili snazan grcevito hvatanje ne dise, ne krici
plac zraka ili slab pla¢
Tonus misi¢a dobar, obilna oslabljen, usporena | mlohav, nepokretan
motorika motorika

Refleksna plac, pokret grimasa, slab pokret bez odgovora

podraZljivost

Frekvencija pulsa

srca > 100/min,

dobro punjen

< 100/min, slabo

punjen

nNema pulsa, ne Cuje

se akcija srca




4.1.2. Neuroloski razvoj novorodenceta i dojenceta

Neuroloski razvoj djeteta povezan je sa sazrijevanjem SZS-a, ¢ije se sazrijevanje nastavlja i poslije

rodenja. Neuroloski razvoj procjenjuje Se na temelju razvoja sljedecih stavki (3):

e razvoj motorike — procjenjuju se spontane reakcije, misi¢ni tonus i refleksi

e mentalni razvoj — procjenjuje se na temelju motivacije, govora i interesa djeteta
e razvoj senzoric¢kih funkcija — procjenjuju se vid, sluh i senzibilitet

e razvoj socijalne suradnje — procjenjuje se s pomocu stanja svijesti

e mjerenje opsega glave.

Novorodence prvih mjeseci zivota ima tzv. primitivne reflekse / novorodenacke reflekse, koji
nisu pod kontrolom volje novorodenceta, ve¢ se pojavljuju kada se dogodi podrazaj na odredeni
refleks kao $to je promjena polozaja novorodenceta ili izlaganje nestabilnom antigravitacijskom
poloZaju. S pomo¢u ispitivanja ovih refleksa odreduje se stupanj zrelosti SZS-a (3). U zrelosti

SZS-a razlikujemo tri razvojna perioda (3):

e novorodenacki period — traje od nultog do 28. dana zivota
¢ rani dojenacki period — traje od Sestog tjedna do ¢etvrtog mjeseca Zivota

e dojenacki period — traje od petog do 12. mjeseca Zivota.

Karakteristike su neuroloskih funkcija u novorodenackoj dobi (0 — 28 dana zivota) (3):

e motorika — prisutni su primitivni refleksi, prisutna je inertna fleksija glave, trupa i
ekstremiteta te fizioloski hipertonus misica

e senzoricke funkcije — u osjetilu vida imamo opticki refleks zmirkanja, dok kod
osjetila sluha imamo akusticki refleks Zmirkanja

e socijalna suradnja — novorodence je u ovoj dobi mirno, razdrazljivo, budno, spava

ili place.



Karakteristike u ranoj dojenackoj dobi (od Sest tjedana do Cetiri mjeseca) obiljezavaju sljedece

neuroloske funkcije (3):

e motorika — uspravlja glavu i vrat, oslanja se na podlaktice i laktove, aktivna fleksija
gornjih i donjih ekstremiteta, priprema za funkciju hvatanja Sake
e senzoricke funkcije —fiksira i prati predmet ispred sebe, reagira na zvuk i obostrano
lokalizira, nestanak vecine primitivnih refleksa
e socijalna suradnja — smjeska se, komunikacija s bliskom osobom S pomocu
gugutanja ili ci¢anja.
Karakteristike dojenacke dobi (0d petog do dvanaestog mjeseca) obiljezavaju sljede¢e neuroloske
funkcije (3):

e motoricke funkcije — oslanja se na ispruzene ruke, otvorene dlanove, puzi, sjedi,
hoda, rotira se u prostoru, hvata Sakom, zatim prebacuje igracke iz ruke u ruku
e socijalna suradnja — izgovara prve smislene slogove, raspoznaje poznate osobe od

nepoznatih te izvrSava jednostavnije zadatke.

Autorice Simlesa i Cepanec (4) u svojem radu navode da su istrazivanja pokazala da se u prve
dvije godine zivota djeteta dogadaju razne promjene u kognitivnom razvoju. Navode da djeca u
dobi izmedu sedam i dvanaest mjeseci pokazuju znatno poboljsanje u sposobnosti pamcenja i

odgovora (4).

U istrazivanjima kognitivnog razvoja djece vecina doktora i istrazivaca upotrebljava Piagetove
istrazivacke tehnike. To je zadatak u kojemu dijete trazi odredeni predmet koji ispitiva¢ pokaze
djetetu te ga sakrije u jednu od dvije rupe (rupa A i rupa B) ispred djeteta. Nakon $to ono dva puta
zaredom pronade predmet u istoj rupi (rupa A), ispitiva¢ predmet sakriva u drugu rupu (rupa B).
Ako dijete i dalje predmet trazi u rupi A, dijete radi A-ne-B pogresku, iSpitiva¢ mora postupno
produzavati vrijeme zadrzavanja izmedu sakrivanja i trazenja tog predmeta (slika 4.1). Psiholog
Jean Piaget uvidio je da djeca u dobi od sedam do jedanaest mjeseci sa zadrskom manjom od deset
sekundi rade upravo tu A-ne-B pogresku, ali je takoder uvidio da u tom razdoblju dolazi i do

najvecih razvojnih promjena u izvedbi tog njegova zadatka (4).



Slika 4.1. A-ne-B pogreska (14)

Psihologinja Marian Diamond naglasava da je veza mozga i ponasanja jedna od najja¢ih veza u
cijeloj kognitivnoj neuroznanosti te da efikasna izvedba zadatka ovisi 0 mentalnoj reprezentaciji
tijekom zadrSke i o predrasudi nadmoc¢nog odgovora na zadatak. U svojim je istrazivanjima
neuroloskog razvoja djece primjenjivala zadatak u kojemu dijete kako bi doslo do cilja, odnosno
predmeta mora samo stvoriti u¢inkovit plan. Stavila je odredeni predmet u prozirnu kutiju tako da
je predmet cijelo vrijeme vidljiv djetetu i moze ga dohvatiti samo s odredene strane kutije na kojoj
se nalazi otvor (4). Dokazala je da je dijete u dobi od Sest i pol do sedam mjeseci vodeno vidnim
informacijama da bi doslo do predmeta, dok su kod djece u dobi od 11 do 12 mjeseci izvedbe

zadataka planirane, svrhovite i usmjerene prema cilju (4).



4.1.3. Primitivni novorodenacki refleksi

Novorodenacku dob obiljezava karakteristi¢cno nezrelo ponasanje sveobuhvatnoga ziv€anog
sustava, pa tako novorodence svoje pokrete obavlja refleksno, $to znaci da nema kontrole nad tim
kretnjama. Te pokrete svrstavano u skupinu primitivnih refleksa koji su odraz fizioloske nezrelosti
srediSnjega ziv€anog sustava novorodenceta. Primitivni se refleksi sazrijevanjem zivéanog sustava
novorodenceta, odnosno sazrijevanjem mozga gube, ali ako ostaju i dalje od predvidenog vremena

za njihov nestanak, upucuju na neka ostec¢enja srediSnjega Zivcanog sustava djeteta.
Tako od najvaznijih primitivnih refleksa spominjemo sljedece:

e Moroov refleks (refleks obuhvacanja) — ovaj je refleks, prema Malcicu (2),
iznenadna reakcija nakon jakog podrazaja (udarac o podlogu na kojoj dijete lezi,
svjetlo), ocituje se kontrakcijom ¢itave muskulature djeteta. Mardesic¢ (1) opisuje
ispitivanje refleksa tako da se dlan jedne ruke ispitivaca stavi ispod zatiljka
novorodenceta, a dlan druge ruke ispod leda te se dijete podigne u kosi polozaj i
brzim spustanjem djeteta prema dolje izazove se retrofleksija vrata i abdukcija ruku

I fleksija u laktovima i zglobovima Saka (slika 4.2).

Slika 4.2. Moroov refleks (15)



Robinsonov refleks (refleks hvatanja) — izaziva se podrazivanjem dlana i stopala
novorodenceta, pritiskom prsta na dlan, novorodence prstima ruke obuhvaca prst
ispitivaca. Ovaj se refleks gubi normalno nakon drugog i Cetvrtog mjeseca Zivota

(slika 4.3).

Slika 4.3. Robinsonov refleks (15)

Magnusov nesimetri¢ni toni¢ki refleks — ovaj se refleks izaziva tako da
novorodencetu glavu okrenemo prema jednoj strani, a za njom Se automatski
ispruze ruka i noga na toj strani, a novorodence savije ruku i nogu suprotne strane.

Refleks se gubi normalno nakon Sestog mjeseca zivota (Slika 4.4).

Slika 4.4. Magnusov refleks (16)
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o Refleks automatskog hoda — izaziva se kada se novorodence podigne vertikalno
tako da stopalima dodiruje podlogu i nagne se malo prema naprijed te automatski
napravi nekoliko koraka. Ovaj refleks nestaje nakon drugog mjeseca zivota
(slika.4.5).

Slika 4.5. Automatski hod (15)

4.1.4. FizioloSke karakteristika novorodenceta

Zdravo donoseno novorodence pri porodu tezi od 2500 do 5000 grama, a njegova duzina tijela
obi¢no iznosi od 48 do 52 centimetara. Naravno, razni faktori utjeCu na tezinu i duzinu
novorodenceta, poput nekih endogenih, odnosno unutarnjih faktora, u koje uklju¢ujemo spol, rasu,
redoslijed poroda te konstituciju tijela roditelja. Egzogeni su odnosno vanjski faktori koji utjecu

na tezinu i duzinu prehrana i socioekonomski status trudnice te kroni¢ne bolesti trudnice (2).

Pri porodu novorodence je mlohavo te ne moze samo drzati glavicu u uspravnome poloZaju.
Glava je novorodenceta, prema Malci¢ (2), velika i zauzima ¥ njegova tijela, nakon poroda se
uzima mjera za opseg glave koja pri samome porodu iznosi od 34 do 36 centimetara. Treba obratiti
pozornost i na fontanelu koja je smjestena na tjemenu novorodenceta izmedu frontalne kosti 1

parijetalnih kostiju. Fontanela je lagano uvucena i zarasta izmedu 10. i 18. mjeseca zivota.

Nakon samog poroda koza novorodenceta prekrivena je bjelkastom masom koju nazivamo lat.
vernix caseosa koja §titi kozu novorodenceta od vanjskih Stetnih utjecaja. Obi¢no nakon prvog

kupanja u rodilistu vecina te bjelkaste mase otpadne s novorodenceta pa poslije ostaje eritem na
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kozi koji je bezazlen. Na licu i nosu novorodenceta poslije poroda mogu se primijetiti bijelozute
tockice nalik na akne, koje su bezopasne i spontano nestaju nakon drugog tjedna zivota, ako se ne
inficiraju (2).

Opseg prsnog kosa kod novorodenceta obi¢no je jedan do dva centimetra uzi od opsega glave
(2). Prsni je koS bacvastog oblika, s rebrima koja su gradena od hrskavi¢nog tkiva i poloZena
horizontalno. Disanje je nepravilno i ubrzano te novorodence dise S pomocu dijafragme.

Frekvencija disanja iznosi 40 do 60 puta u minuti.

Malci¢ (2) u svojoj knjizi navodi da je Zeludac novorodenceta malen pa pri porodu ima
kapacitet od 10 cm?, ali se u daljnjim danima kapacitet povec¢ava, pa je tako u dobi od tjedan dana

kapacitet 70 cm?, a sa Sest mjeseci kapacitet se poveéao na 300 cm?®,

4.1.4.1. Pracenje novorodenceta tijekom boravka u rodiliStu

Nakon poroda novorodencetu (5) se podvezuje pupcani batrljak i sterilno zamata. U oci
novorodenceta ukapava se vodena otopina sulfonamida ili se namazu antibiotickom masti te se
novorodence kupa pod mlazom tople vode temperature od 37 do 38 °C. Bijele naslage (lat. vernix
caseosa) koje prekrivaju kozu novorodenceta mogu se skinuti vatom namoc¢enom u sterilno
parafinsko ulje. Novorodence i majka ostaju jo§ dva sata u radaonicCi na promatranju i zblizavanju,
odnosno uspostavljanju prvog kontakta ,,koza na kozu” i prvog podoja novorodenceta kako bi se
uspostavila laktacija, odnosno dojenje. Kada produ dva sata od poroda, majka i novorodence

smjeStaju se na odjel rodilista.

Prema Malcic¢u i Ili¢ (5), po dolasku na odjel rodilista, odnosno po dolasku u dje¢ju sobu
novorodencetu se provjerava pupcéani batrljak da ne bi slu¢ajno krvario te mu se mjeri tjelesna
temperatura. Takoder se prati i moguée povracanje zbog progutanog sekreta i sluzi jer postoji
mogucnost aspiracije povracenog sadrzaja. Prati se dojenje jer je ono sluzi i novorodencetu kao
izvor hranjenja, ali i kao izvor utjehe, odnosno novorodence tako zadovoljava svoje psihicke
potrebe za blizinom majke. Kod novorodenceta se prati i izbacivanje mekonija, odnosno prve

stolice.

Autori Mal¢i¢ i Ili¢ (5) navode da se sljede¢e mjere koje se provode kod novorodenceta tijekom

boravka u rodilistu rade u preventivne svrhe ranog otkrivanja bolesti:
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e davanje vitamina K — vitamin K daje se u miSi¢ gluteusa novorodencetu radi
sprjecavanja krvarenja zbog nedostatka tog vitamina jer mu je novorodencad sklona

e cijepljenje protiv tuberkuloze — novorodence se cijepi tre¢i dan zivota u lijevu
nadlakticu

e cijepljenje protiv hepatitisa B

e ispitivanje sluha — radi se metodom otoakusticke emisije

e skrining na nasljedne metabolicke bolesti — u Hrvatskoj se radi na fenilketonuriju i

konatalnu hipotireozu.

Novorodence i majka otpustaju se iz bolnice tre¢i dan nakon poroda ako je sve u redu i s

majkom i s novorodenéetom. Za izlazak iz rodiliSta potrebne su sljedece stvari (5):

e dvije benkice

e odijelce ili topliji kombinezon ako je vrijeme hladnije
e dvije jednokratne pelene

e dvije kapice

e pet tetra-pelena

e paket vlaznih maramica,

e jastuk za novorodence i

nosiljka za dijete.
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4.2. NOVORODENACKI SKRINING

Novorodenacki skrining, odnosno novorodenacki probir jest postupak dijagnostike koji se
provodi u svim rodilistima kako bi se na vrijeme i u $to ranijoj fazi otkrile neke metabolicke bolesti
ili poremecaji te kako bi se na vrijeme krenulo s lijeCenjem otkrivenih poremecaja. Prema Brali¢
(6), probir je postupak izdvajanja bolesnoga iz zdrave okoline u kojoj boravi i Zivi radi terapijskih

1 dijagnostickih postupaka u svrhu lijecenja.

Postoje i kriteriji koje mora ispunjavati metoda dijagnostike koja se primjenjuje u skriningu

bolesti. Brali¢ (6) navodi sljedece kriterije:

e pouzdanost

e senzitivnost

e SpecifiCnost

e tocnost

e jednostavnost

e automatiziranost
e ekonomicnost

e izvodljivost

e ponovljivost

e neskodljivost.

Sarnavka (7) navodi i da odredena bolest mora ispunjavati sljedece preduvijete da bi bila

uvrstena u program SKrininga:

visoka incidencija

e dostupnost lije¢enja

e nemogucnost rane klinicke dijagnoze

e prikladan laboratorijski test

e povoljan odnos troskova programa i lijeCenja te prikladni organizacijski uvjeti u

odredenoj sredini.
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Sarnavka (7) navodi da je i probir u svijetu znatno unaprijeden zbog nove tehnike, a to je
tandemska spektrometrija mase kojom se iz kapi krvi iz pete mogu identificirati metaboliti
specifi¢ni za gotovo tridesetak metabolickih nasljednih bolesti. Ova metoda napravila je znatan

preokret u skriningu davne 1996. godine.

U svojem radu Petkovic Ramadza (8) opisuje pocetke novorodenackog skrininga.
Objasnjava da novorodenacki skrining seze Cak iz 1961., kada je osmiSljen test inhibicije
bakterijskog rasta za otkrivanje fenilketonurije, a osmislio ga je dr. Robert Guthrie. Wilson i
Junger postavili su 1968. nekoliko kriterija koji bi trebali biti zadovoljeni kako bi se bolest
mogla uvrstiti u program skrininga. Svjetska zdravstvena organizacija usvojila je njihove

kriterije za temelj kreiranja skrininga za novorodencad.

4.2.1. Skrining u Hrvatskoj

U Republici Hrvatskoj novorodenacki skrining obvezna je preventivna mjera kod
novorodencadi od 1986. Skrining na fenilketonuriju radi se od 1978., dok se skrining na konatalnu
hipotireozu radi od 1985. Takoder se od 2006. provodi skrining sluha u novorodenc¢adi, koji je u

Hrvatskoj uvrsten u obvezan dio preventivnih mjera zdravstvene zastite (8).

Skrining je u Hrvatskoj centraliziran i provodi se u Zagrebu, odnosno u Kabinetu za
novorodenacki skrining u sklopu Referentnog centra za medicinsku genetiku i metabolic¢ke bolesti

djece. Svi se uzorci skupljeni u rodiliStima u cijeloj Hrvatskoj Salju u taj centar (8).

U Republici Hrvatskoj do kraja 2012., kako navodi Petkovi¢ Ramadza (8), od neuroloskih

poremecaja i teSke umne zaostalosti spaseno je 414 djece.
U republici Hrvatskoj za proSirenje novorodenackog skrininga postoji ve¢ina preduvjeta (8):

e ViSe od 35 godina iskustva u provodenju skrininga

e educirano osoblje kako u Zavodu za bolesti metabolizma tako i u rodilistima diljem
RH

e noviji i prilagodeni prostor Laboratorija za novorodenacki skrining

e tandemski spektrometar masa s pripadaju¢om opremom

e razvijene metode za testove potvrde.
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Za proSirenje novorodenackog skrininga uvedene su nove kartice koje sadrzavaju vise
informacija o novorodencetu, a nadodane su kako bi osoblje koje obraduje uzorak krvi znalo koji

od odredenih ¢imbenika mogu utjecati na raspon rezultata (8).

Podrucje na kojem je u RH potrebno poboljsanje i dorada jest vrijeme uzorkovanja i transporta
krvi unutar 48 sati od uzorkovanja do laboratorija, ponovljena testiranja novorodencadi zbog
mogucih lazno negativnih rezultata, edukacija i informiranje roditelja o samome skriningu i
njegovim prednostima i rizicima, kao i mogucénosti lijeenja odredenih bolesti na koje se skrining
odnosi te sam postupak nakon pozitivnog rezultata skrininga (8). Neke su od bolesti koje se
planiraju uvesti u prosireni program novorodenackog skrininga: izovalerijanska acidemija (IVA),

bolest javorova sirupa (leucinoza) i nedostatak karnitinskog nosaca (CUD) (8).

U Hrvatskoj je 2012. osnovano 1 Nacionalno povjerenstvo za novorodenacki skrining
Ministarstva zdravlja. Sacinjavaju ga lijecnici i medicinski biokemicar koji se bave skriningom
novorodencadi, neonatolog, predstavnik udruge bolesnika te predstavnici Ministarstva zdravlja i
Hrvatskog zavoda za zdravstveno osiguranje, a zada¢a im je nadzor nad provodenjem i

organizacijom skrininga (8).

4.2.2. Fenilketonurija

Fenilketonurija, prema Hanulak (9), nasljedna je metabolicka bolest koja je uzrokovana
povisenim fenilalaninima u krvnom serumu. Sarnavka (7) je opisuje kao bolest u kojoj dolazi do
nagomilavanja fenilalanina 1 metabolita u tjelesnim teku¢inama koje uzrokuju teske neuroloske

poremecaje kao $to je epilepsija i mentalna retardacija.

Novorodencad oboljela od fenilketonurije rada se naizgled zdrava te se bolest poc¢ne
manifestirati preko simptoma koji se po¢nu javljati nakon nekoliko tjedana od rodenja, odnosno u
dobi kada bi dijete trebalo samostalno sjediti, hodati i stajati (7). Djeca razvijaju epilepticke
napadaje, imaju sklonost samoozljedivanju te im znoj i mokraca imaju karakteristiCan miris po

misevima (9).

Prema Hanulak (9), dijagnoza za fenilketonuriju postavlja se putem klinicke slike i

laboratorijskih nalaza. Lijecenje se provodi posebnom prehranom i trebalo bi trajati dozivotno.
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U Republici Hrvatskoj prvi zapis o fenilketonuriji postoji s pocetka 1960-ih, kad je dr. Jureti¢
prepoznao i potvrdio prisutnost fenilketonurije kod jednog djeteta u Rijeci, $to je potvrdio

pokusom ferikloridom u mokraci (9).

4.2.3. Skrining na fenilketonuriju

Samo testiranje na fenilketonuriju u Republici Hrvatskoj ima zacetke sredinom 1970-ih, kada
su se na inicijativu pedijatara dr. Mardesic¢a i dr. Gjuri¢ te biokemicarke Zore Jezerinac na Rebru
pocele organizirati pripreme za provodenje skrininga u RH. Nesto kasnije u organizaciju i

pripreme oko provodenja novorodenackog skrininga ukljucili su se dr. Sarnavka i dr. Bari¢ (9).

Oni su zajedno trebali organizirati poseban laboratorij u kojemu bi se obavljalo masovno
ispitivanje uzoraka krvi iz rodilista iz cijele Republike Hrvatske te su i sami morali svladati tehniku
provodenja Guthriejeva testa. Jedan od tezih zadataka bio im je motivirati lije¢nike i medicinske
sestre odnosno primalje u rodilistima i pouciti ih kako pravilno uzeti i transportirati uzorak

novorodenceta za skrining (9).

Uzorkovati treba svako novorodence, i ono zdravo i bolesno, nedonoseno i1 donoseno.
Uzorkuje se prije otpusta novorodenceta iz rodilista te ne prije kraja tre¢eg dana Zivota, odnosno
72 sata od poroda, jer se smatra da dijete nije primilo dovoljno mlijeka da bi mu razina fenilalanina

narasla do patoloske vrijednosti, te se ne uzorkuje poslije sedmog dana zivota.
Uzimanje uzorka za skrining (9):

e uzorak se uzima s dorzolateralne strane pete novorodenceta, jer je to najsigurnije i
najprikladnije mjesto za uzeti uzorak

e prije uboda petu novorodenceta dezinficirati te pri¢ekati da se dezinfekcijsko sredstvo
osusi

e Uzorak krvi s pete novorodenceta treba upijati s one strane papiri¢a gdje je oznacen krug
sve dok krv ne prodre na drugu stranu papira

e papiri¢ ne okretati i ne upijati krv s druge strane papirica

e o0znaceni krugovi moraju biti cijeli ispunjeni krvlju, a ne smeta ako krv prelazi rubove
kruga

e treba poslati oznacene krugove ispunjene Krvlju
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e na poledini papiri¢a pozeljno je napisati dobiva li dijete antibiotik te je li teSko bolesno

e Uuzorci se ¢uvaju na suhom mjestu i Salju u omotnici na adresu KBC-a Zagreb, gdje se

provodi analiza uzoraka.

Kartica na kojoj se uzima kap krvi za skrining mora biti ispunjena podacima o majci i

novorodencetu, uzorak mora biti uzorkovan izmedu 48 i 72 sata nakon rodenja. Na kartici bi sva

Cetiri kruga trebala biti ispunjena krvlju, a najmanje dva (slika 5.1). Uzorak mora biti susen Cetiri

sata na ravnoj povr$ini bez utjecaja Sunceve svjetlosti i topline (10).
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4.2.4. Konatalna hipotireoza

Konatalna hipotireoza nasljedna je bolest u koja nastaje zbog nedovoljnog stvaranja tiroidnih
hormona. Kako navodi Sarnavka (7), ovakva djeca na porodu izgledaju sasvim normalno te ne
odskacu izgledom od zdrave djece. Djeca koja se ne otkriju na vrijeme i koja na vrijeme ne po¢nu
S lijeCenjem zaostaju u rastu, mentalno su retardirana, imaju simptome hipotireoze usporenog
metabolizma te se javljaju i razli¢iti neuroloski poremecaji. Djeca s ranim i tipi¢nim hipotiroidnim
stigmama, kao Sto su zutica, grub pla¢, smanjena aktivnost, otvorena mala fontanela, Siroka velika

fontanela, kasnije imaju ve¢u mogucénost od razvojnih poremecaja (7).

LijeCenje za konatalnu hipotireozu treba zapoceti Sto prije u prvim tjednima Zzivota.
Novorodencetu se daje tiroksin u dozi od 10 do 15 ug/kg. Takoder treba pratiti somatski i

psihomotoricki razvoj te redovito mjeriti koncentraciju hormona stitnjace u krvi (11).

4.2.5. Skrining na konatalnu hipotireozu

Skrining na konatalnu hipertireozu u Hrvatskoj se radi od 1985., i to se provodi istom
metodom kao i skrining na fenilketonuriju, uzimanjem suhe kapi krvi iz pete novorodenceta
na filtarski papir. Odreduje se koncentracija hormona TSH (tireotropin) i T4 (tiroksin).
Novorodence bi trebalo biti starije od 12 sati za odredivanje hormona T4 (tiroksin) iz krvi, a

za odredivanje TSH-a (tireotropina) mora biti starije od 48 sati (11).
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4.2.6. Skrining sluha u novorodencadi

Prema Sarnavki (7), skrining sluha opravdana metoda pretrazivanja novorodencadi na gluhoc¢u
koje se pojavljuje veé i pri samome porodu, a kasnije dovodi do poremeéaja u kognitivnom razvoju
djeteta. S pomocu skrininga sluha omogucuje se rano lijecenje, odnosno $to raniji pocetak lijeenja
(u dobi od tri do Cetiri mjeseca) i primjena odgovarajuc¢ih pomagala kako bi djeca u kasnijoj dobi

mogla unaprijediti svoje komunikacijske sposobnosti i razviti odredenu razinu govora (7).

U Hrvatskoj se skrining sluha prvi put izveo u Zagrebu u rodilistu na Svetom Duhu, i to
pocetkom veljace 2002., dok se pred kraj 2002. i pocetkom 2003 prosirio na ostala rodilista u
Hrvatskoj. Ovaj je probir 2006. uvrsten kao obvezna mjera zdravstvene zastite. Akcijom ,,Dajmo
da ¢uju” kupljeni su uredaji za ispitivanje otoakusti¢ke emisije (OAE) za sva rodilista u Hrvatskoj
i od donacija je kupljeno jo§ osam uredaja za automatsko ispitivanje akustickog odgovora
mozdanog debla (A-ABR). U Hrvatskoj se skrining sluha provodi otoakustickim odgovorom
puznice na zvuéni podrazaj. Postoji joS jedan test za sluh koji biljeZi akcijske potencijale mozdanog
debla koje izazivaju zvuéni podrazaji. Test otoakustickom metodom jeftiniji je i medicinskom

osoblju jednostavniji za rukovanje pa je taj test Sire prihvacen (7, 8, 12).

Prema Buli¢ (13), Udruzeno povjerenstvo za djecji sluh 2002. objavilo je temeljne smjernice

za novorodenacki skrining sluha, koje su nadopunili 2007. (13):

e svadjeca imaju pravo na provjeru sluha u dobi do mjesec dana

e ona djeca koja su imala prvi pozitivan nalaz, do tre¢eg mjeseca zivota moraju proci
audioloski pregled kako bi se isklju¢ilo moguce oStec¢enje sluha

e sva djeca koja imaju potvrdeno ostec¢enje sluha do Sestog mjeseca zivota moraju se
ukljuciti u proces lije¢enja

e CeSce audioloske kontrole one djeca koja imaju prisutne Cinitelje rizika

e sukladno sa svojim roditeljima, djeca koja imaju potvrdeno o$tecenje sluha imaju pravo
odluciti o nacinu lije¢enja

e na retestiranje audiologu moraju se uputiti djeca s odjela intenzivnog lijeCenja
novorodencadi koja su imala pozitivan nalaz skrininga sluha, a ispitivana su metodom
A-ABR

e novorodenacki skrining i rezultati skrininga imaju pravo zastite kao i ostale informacija

0 zdravlju ili bolesti neke osobe.
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Skrining sluha u novorodencadi provode educirane medicinske sestre, i to metodom ispitivanja
tranzitorne otoakusti¢ke emisije (OAE), provodi se drugi dan poslije poroda. U slu¢aju da je prvi
nalaz pozitivan, neposredno prije otpusta jos se jednom provodi pretraga sluha. Drugi korak
probira provodi se nakon mjesec dana od otpusta iz rodilista kod sve novorodencadi kojoj je prvi
nalaz u rodilistu bio pozitivan u jedno ili oba uha, §to moze biti i zbog plodne vode u srednjem
uhu, ali to spontano nestaje. | odaziv na drugi korak skrininga vazan je jer se medu tom djecom

nalaze i ona djeca s trajnim o$te¢enjem sluha (12).

Ispitivanje sluha metodom OAE provodi se u tihoj prostoriji na mirnom ili ushulom
novorodencetu. Slika 5.4 prikazuje uredaj namijenjen ispitivanju sluha metodom OAE. Postupak
se izvodi tako da se jednokratni nastavak za sondu postavi u uho novorodenceta te se preko
mikrofona biljezi dobiveni rezultat. Pri provodenju samog skrininga sluha biljezi se zvuk jacine
od 30 dB, zdrava puznica reagira na ovaj podrazaj te se na uredaju pojavljuje znak ,,PASS” $to
znaci da je nalaz negativan. Pozitivan je nalaz kada se na uredaju za ispitivanje sluha pojavi znak
L REFER” (13).

Slika 5.4. Uredaj za ispitivanje sluha metodom OAE (18)
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5. RASPRAVA

Novorodenacki skrining u Hrvatskoj uvrSten je kao obvezna mjera zdravstvene zaStite
novorodencadi. Konatalna hipotireoza, fenilketonurija i ostecenja sluha jedne su od najvaznijih
bolesti za koje se provodi skrining u rodilistima. Sve su te bolesti metaboli¢ke i nasljedne te ako
se pravodobno i na vrijeme ne lije¢e, mogu dovesti do teske umne zaostalosti i drugih teskih
fizickih 1 psihickih poremecaja. Zahvaljujuéi uvodenju skrininga novorodencadi u Hrvatskoj se
uvelike smanjio mortalitet i morbiditet novorodencadi, jer se u ranom stadiju bolesti otkrivenih
novorodenackim skriningom zapocelo s lije¢enjem. Novorodencéad koja se skriningom otkriju kao
oboljela i koja zapo€nu rano lijecenje imaju manju Sansu obolijevanja od tezih poremecaja

uzrokovanih bolestima na koje se provodi skrining.
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6. ZAKLJUCAK

U Republici Hrvatskoj od pocetka uvodenja skrininga novorodencadi pa do kraja 2012.
analizirano je 1 514 824 uzoraka na fenilketonuriju i 1 035 152 uzorka na konatalnu hipotireozu,
a analizom je fenilketonurija otkrivena u 178 novorodencadi, a konatalna hipotireoza u 236

novorodencadi te je novorodenackim skriningom spaseno 414 novorodencadi (8).

Novorodence je dijete od trenutka rodenja pa do 28. dana Zivota. U tom se vremenu dijete mora
nauciti Zivjeti izvan maternice, odnosno mora se prilagoditi na utjecaje okoline na njegovo tijelo i
organske sustave. Zdravo donoseno dijete jest ono koje na Apgar-testu koji se provodi u prvoj i
petoj minuti neposredno nakon poroda dobije najvisu ocjenu koja iznosi 10 (deset). Ovaj se test
provodi radi uocavanja vitalnosti novorodencéeta. Ono novorodence koje dobije manji broj bodova
na Apgar-testu vitalnosti novorodencéeta smatra se ugrozenim novorodencetom te ga je potrebno

pomno pratiti kako bi se na vrijeme moglo intervenirati ako mu se stanje pogorsa.

Novorodence takoder prvih mjeseci ima nezre0 ziv€ani sustav te se pojavljuju primitivni
refleksi, koje novorodence nema pod kontrolom, ve¢ se odvijaju refleksno, odnosno primjenom
podrazaja koji aktiviraju odredeni refleks. Cetiri su najvaznija primitivna refleksa Magnusov,

Moroov, Robinsonov i refleks automatskog hoda.
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8. OZNAKE I KRATICE

SZS — sredi$nji zivéani sustav

Tzv. — takozvani

RH — Republika Hrvatska

TSH — tireotropin, hormon hipofize

T4 — tiroksin, hormon S§titnjace

A-ABR - automatsko ispitivanje akusti¢nog odgovora mozdanog debla

OAE - otoakusticka emisija
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9. SAZETAK

Novorodenacki skrining provodi se u sve novorodencadi, i u nedonosene i donosene, i bolesne i
zdrave. Svako novorodence prije otpusta iz rodilista mora obaviti novorodenacki skrining
uzimanjem suhe kapi krvi iz pete na filtarski papir koji se nalazi na papirnatoj kartici te skrining
sluha koji se obavlja s pomocéu uredaja za OAE, neposredno nakon otpusta iz rodilista.
Novorodenacki skrining u Republici Hrvatskoj obvezna mjera zdravstvene zastite novorodenceta,
kako bi se na vrijeme otkrile nasljedne i metabolicke bolesti i kako bi se na vrijeme zapocelo
lijeCenje djece oboljele od tih bolesti. Ona djeca kod koje se bolesti otkriju na vrijeme te
pravodobno zapoc¢nu s lijeCenjem imaju vecu $ansu kvalitetnijeg zivota, odnosno rasta i razvoja,
kako psihickog tako i fizickog. Prvi skrining u Republici Hrvatskoj na fenilketonuriju bio je
obavljen sredinom 1970-ih godina, dok je prvi skrining na konatalnu hipotireozu obavljen 1985.,
a prvi skrining sluha proveden je 2002. Kao obvezna mjera zdravstvene zaStite novorodencadi
skrining se uvodi 1986. Zahvaljujuéi novorodenackom skriningu od pocetka provodenja pa do
kraja 2012. spaseno je 414 djece te su zapoceli s lijeCenjem prije pojave teskih neuroloskih i

fizickih poremecaja uzrokovanih tim bolestima.

Kljucne rijeci: novorodenacki skrining, konatalna hipotireoza, fenilketonurija, skrining sluha
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10.SUMMARY

Newborn screening is performed in every newborn, in premature and mature newborn, also in sick
and healthy newborn. All newborn before discharge from maternity ward needs to get done
newborn screening, by taking dry drop of blood from heel on to filter paper which is located on
paper card, and hearing screening which is done using an apparatus for OAE, before discharge
from maternity ward. Newborn screening in Republic Croatia is a mandatory measure of health
care of newborn’s, in order to detect hereditary and metabolic diseases in time to begin treatment
of newborn’s suffering from these diseases. Newbron’s which is detected on time and started their
therapy early have a bigger chance of better quality of life, that is grow and helth, mental and
physical. First screening in Republic Croatia on phenylketonuria is performed in the middle of
1970th, while the first screening on conatal hypothyroidism is preformed in 1985th, and first
hearing screening is performed in 2002 year. As mandatory measure of health care of newbron’s
it was introduced in 1986-th. Thanks to newborn screening from the begining of implementation
unitl the end of 2012 year is saved 414 kids, and they begin with treatment before manifestation

of severe neurological and physical disorders caused ba these diseases.

Key words: newborn screening, conatal hypothyroidism, phenylketonuria, hearing screening
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IZJAVA O AUTORSTVU ZAVRSNOG RADA

Pod punom odgovorno$¢u izjavljujem da sam ovaj rad izradio/la samostalno, postujuci
nacela akademske Cestitosti, pravila struke te pravila i norme standardnog hrvatskog jezika.
Rad je moje autorsko djelo i svi su preuzeti citati i parafraze u njemu primjereno oznadeni.

Mjesto i datum

Ime i pre21me studenta/ice

U Bjelovaru, 2,09 2ol
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Potpis sudentafice |
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Prema Odluci Veleu¢ilista u Bjelovary, a u skladu sa Zakonom o znanstvenoj djelatnosti i

visokom obrazovanju, elektronicke inadice zavrinih radova studenata VeleudiliSta u
Bjelovaru bit ¢e pohranjene i javno dostupne u internetskoj bazi Nacionalne i sveuéilisne
knjiznice u Zagrebu. Ukoliko ste suglasni da tekst VaSeg zavrSnog rada u cijelosti bude
javno objavijen, molimo Vas da to potvrdite potpisom.

Suglasnost za objavljivanje elektronicke inacice zavrinog rada u javno dostupnom
nacionalnom repozitoriju

_SAUDRR  URAGOUIC

ime i prezime studenta/ice

Dajem suglasnost da se radi promicanja otvorenog i slobodnog pristupa znanju i
informacijama cjeloviti tekst mojeg zavisnog rada pohrani u repozitorij Nacionalne i
sveudiliSne knjiZnice u Zagrebu i time u¢ini javno dostupnim.

Svojim potpisom potvrdujem istovjetnost tiskane i elektronicke inacice zavrinog rada.

U Bjelovaru, ’Z,'OCjQQ)/f

je‘a.,'«l -CI <, "\ (’\‘W i) i”;

5 v 1)
poltpis studentalic®
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