VASTSUNDINUTE KAASASUNDINUD HAIGUSTE
SOELUURING
Info lapsevanemale

Koigile Eestis slindinud vastsiindinuile pakutakse sdeluuringut kahekiimnelihe erineva
kaasastindinud haiguse suhtes. Eesti Haigekassa kindlustust omavatele lastele on see tasuta.

Miks on vastsiindinute soeluuring vajalik?

SGeluuringu eesmark on véimalikult varakult avastada teatud paérilikud voi kaasasiindinud
haigused, mis tahelepanuta jatmisel vGivad Teie lapse tervist vdi arengut kahjustada.
Téendosus, et siindival lapsel on méni périlik vdi kaasasiindinud haigus, on 3-4%. Uhe osa
nendest haigustest moodustavad parilikud ainevahetushaigused, mille korral hairub
geenidefekti tdttu mone valgu, suhkru, rasvhappe voi keemiliste ainete tootmine,
lammutamine voi funktsioon organismis, p&hjustades lapsel erinevaid tervise- voi
arenguprobleeme.

SGeluurimiseta ei ole vGimalik neid haigusi Gigeaegselt diagnoosida, kuna varased
haigustunnused sageli puuduvad vGi on vahemargatavad. Selleks ajaks, kui ilmneb lapse
arengu mahajaamus vdi muu terviseprobleem, mille alusel arst saab antud haigust
kahtlustada, on kahjuks juba tekkinud ka tervisekahjustus, mida sageli ei ole véimalik
hilisema raviga enam muuta. Seega on haigustest tulenevaid terviseprobleeme vdimalik dra
hoida vaid juhul, kui testime kdiki lapsi ja leiame Ules ravi vajavad lapsed enne
haigussiimptomite teket. Oigeaegse raviga on enamik probleeme vilditavad ja lapse areng
kulgeb vordselt eakaaslastega.

Kuidas uuringut tehakse?

Protseduur on kiire ja lihtne. Ammaemand v&i de vétab 48-120 elutunni vanuses
vastsiindinult kannast voi varbast vereproovi spetsiaalsele testkaardile. Seejarel saadetakse
testkaart SA Tartu Ulikooli Kliinikumi kliinilise geneetika keskuse laborisse, kus tehakse
vajalikud analiitsid ning testkaardid sailitatakse nGuetekohaselt. Liiga vara voi peale 7.
elupdeva voetud vereproovide korral testi tapsus vaheneb ning haiguse diagnoos voib
hilineda.

Soeltestimise kvaliteedi kontrollimiseks ja parandamiseks toimub regulaarne anoniiiimne
andmete analiiis.

Kas minu lapsel on risk nende haiguste suhtes, kui meie suguvdsas neid haiguseid ei
esine?

Jah. Reeglina stinnivadki uuritavate haigustega lapsed perre, kus varem ei ole haigust
esinenud. See risk psib ka siis, kui vanematel on varem siindinud Uhised terved lapsed.

Seega on sageli haige lapse slind perre ootamatu.

Eestis kinnitub igal aastal keskmiselt 13-15 lapsel sGeluuritav haigus.



Kuid mu laps on ju terve...

Uuritavaid haiguseid ei ole seostatud raseduse- vGi slinnitusaegsete probleemidega ja Milliseid haiguseid uuritakse?
enamik beebisid ndivad siindides ja esimestel elunddalatel taiesti terved. Vastsiindinute
séeluuring vdimaldabki diagnoosida haigused enne siimptomite avaldumist, et alustada * Kaasaslindinud hipotireoos
varakult ravi. e Klassikaline galaktoseemia
e Aminohapete ainevahetushaired

Kuidas ma saan sdeluuringu vastuse? o Feniiilketonuuria

N . . o o Vahtrasiirupi tdbi
Kdrvalekalleteta tulemuste puhul peresid ega perearste proovi tulemustest eraldi ei L o

. s e . I - . o Tirosineemia tiup |
teavitata, kuid kdik tulemused sailitatakse SA Tartu Ulikooli Kliinikumi kliinilise geneetika T )
keskuse labori andmebaasis ning edastatakse Patsiendiportaali (www.digilugu.ee). © HomotsUstinuuria
o Arginineemia

Kui sGeluuringu tulemuses esineb haigusseoseline kdrvalekalle, siis vGetakse esimesel o Tsitrullineemia tip |
vbimalusel lapsevanemate/perearstiga Uhendust, et vdimalikult kiiresti korraldada e  Vitamiin B12 puudulikkus
kordusuuringud. Seet6ttu on vadga oluline, et testkaardil oleksid korrektsed vanemate ning e Orgaaniliste hapete ainevahetushiired

perearsti kontaktid. o Isovaleriaatatsiduuria

Kas positiivne s6eluuring tihendab, et lapsel on uuritav haigus? o Metiilimalonaatatsiduifia

o Proprionaatatsiduuria

Ei. SBeluuringu eesmérk on (les leida lapsed, kellel on k&rgem t&endosus uuritava haiguse o Glutaraatatsiduuria ttup |
esinemisele, seega ei tdhenda kordusuuringutele kutsumine automaatselt, et teie laps on o Glutaraatatsiduuria tatp Il
haige. e Rasvhapete ainevahetushéired

K tsiindinute sdeltestimi kohustuslik? Keskmise ahelaga rasvhapete okstidatsiooni puudulikkus
as vastsiindinute séeltestimine on kohustuslik?

o Pika ahelaga rasvhapete okslidatsiooni puudulikkus
Vastsiindinute s&eluuring on vaga vajalik, kuid siiski vabatahtlik ning iga lapsevanem o Vaga pika ahelaga rasvhapete okslidatsiooni puudulikkus
otsustab ise oma lapse eest. Kui te keeldute sdeluuringust, siis on oluline, et te informeerite o Karnitiini transporteri puudulikkus
sellest kindlasti ka lapse perearsti. o Karnitiin-atstlkarnitiin translokaasi puudulikkus

o Karnitiin palmitoudltransferaas | puudulikkus
Vastslindinute sdeluuringut labiviiv labor Eestis on rahvusvaheliselt tunnustatud ning osaleb o  Karnitiin palmitotiiltransferaas Il puudulikkus
edukalt rahvusvahelistes kvaliteediprogrammides. Kuid siiski vdib tliharva esineda igal
soeluuringul nii vale-positiivseid kui ka vale-negatiivseid tulemusi, mis tdhendab, et sGeltesti
tulemuse alusel pakutakse lisauuringuid lapsele, kes on terve; vdi vastupidi, sGeltest vdib Rohkem infot uuritavate haiguste kohta leiate:
jatta korvale lapsed, kellel on kaasastindinud parilik haigus. Seetdttu, kui teie lapse arstil https://www.kliinikum.ee/geneetikakeskus

tekib Teie lapsel esinevate probleemide alusel vahimgi kahtlus vastsiindinute séeluuringul
uuritud haiguste suhtes, on digustatud uute analliliside tegemine.

Vaststindinute sdeltestimiseks kasutatavaid testkaarte arhiveeritakse vdhemalt 25-ks Koostatud kliinilise geneetika keskuses
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