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a nekoliko ce mjeseci u
novy, zelenu zgradu pedi-
jatrije KBC-a Zagreb stidi
tandemski spektrometar
masa - aparat kroz kaoji de
ved dogodine, u sklopu pro-
Arenog programa nacionalnog dojenatkog
probira, prolaziti kapljice krvi svake bebe
rodene u Hrvatskoj. Rijeé je o uredaju koji
stojl 1,8 milijuna kuna i koji se u svrhu pro-
bira ved dugo koristi u Ameriel i na zapadu

Europe, prije ¢etiri mjeseca kupila ga jei |

susjedna Slovenija, a naia ce ga zemlja do-
biti zahvaljujudi trogodifnjoj dobrotvornoj
akeiji dm-a. Tako e kapljica osufene krvi
na laboratorijskom papiru-uzeta iz pete
novorodenéeta uskoro i u Hrvatskoj biti
dovoljna za rano otkrivanje i poéetak lije-
denja vite od 20 podmuklih, rijetkih i ¢esto
za Fvot opasnih metaboliékih bolesti.

Razbijanje molekula na ione

Uredaj se sastoji od dva spojena spektro-
metra masa i softverske baze podataka
koja omogudéuje da se u krvi djeteta odredi
kolitina amino {li masnih kiselina te acil-
karnitina. Ti spojevi produkt su svakog
metabolizma ili izmjene tvari koje éoviek
unosi hranom, poput bjelanéeving, mastiill
Secera, a njihove koliéine u krvi mogu upo-
zoriti na metaboliéke poremecaje. Zbog
toga je vaino da se test napravi odmah u
prvim danima Zivota djeteta koje je pocelo
jesti.

- Buhu kapljicu krvi koja iz rodilidta stigne
u laboratorij najprije uz pomod kemikalija
vratimo u tekuée stanje - obiasnjava prof.
Ksenija Fumid, specijalist medicinske bio-
kemije sa zagrebatkog KBC-a. Potom se
tekucéa kapljica krvi, u obliku spreja, raspr-
£ u prvi dio aparata koji je vec¢ podeien da
izolira odredenu amino ili masnu kiselinu.
- Iz rasprienih éestica krvi izdvojena ami-
nokiselina “odlazi” u vakuumirani prostor
kojim "vladaju” silnice elektromagnetskog
polja, pase pod njihovim utjecajem laned ki-
selina razbijaju na molekule razli¢itih masa
{ naboja - otkriva prof. Fumié. Razbijene
molekule tada odlaze u gredidnji dio ure-
daja, malu “plinsku komoru”. = U komori
plin lupa u molekule | mrvi ih na jos sitnije
éestice, lone, iz kojih onda detektor pove-
zan & bazom podataka mjeri pokazatelje
eventualnih poremecaja u krvi bebe - isti-
¢e. Ipak, naglasava prof. Fumié, rezultati
koje ovaj uredaj daje samo su pokazatelj da
bi neka beba mogla imati ili kasnije tijekom
#ivota razviti neku od metabolickih bolesti
na koju je testirana, a da bi se ona i doka-
zala, potreban je cijeli niz daljnjih pregleda
| pretraga. - Vrlo vazan segment cijelog po-
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Aparat za dogenar':lﬂ probir odreduje koli¢inu amino
i masnih kiselina. Djeca s poviSenim vrijednostima
i¢i ¢e na daljn]e preu'age a to im moze SpaSltl Zivot

milijuna kuna stoji tandemski

h-aﬂuusu-‘-'l na pedijatriju KBC-a

stupka je odredivanje donje i gormje granice
parametara koji su specifiéni za svako pod-
nehblje jer koncentracije koje bi mogle uputi-
ti na poremedaje nisu iste za bebe rodene u
Hrvatskoj il Finskoj - upozorava | dodaje da
nage struénjake taj posao tek ofekuje.

Teika moZdana odtedenja
EKada uredaj stigne u posebno opremljen

| movi laboratorij, djelatnici ée i na obuku

u Ameriku, ali je nuZno postiél konsenzus
struke | javnosti o tome na koje ée se od
550 metabolitkih rijetkih bolesti testirati
novorodentad jer, isti¢e prof. Fumié, otkri-
vanje | najmanje mogucénosti da bi dijete
moglo imati neku od njih vrlo je stresno za
roditelje i cijelu ohitelj. - Treba naglasitida

| rezultati iséitani iz ovog uredaja sa sobom
nose i rizik lazno pozitivnih ili pokazatelja

bolesti koje se tijekom Zivota nikada nede

| razviti - kade prof. Ivo Bari¢ s Klinike za

pedijatriju KBC-a Zagreb. Stoga je, sma-
tra, kljuéno probir ograniéiti na one bolest
kaoje se nakon otkrivanja mogu ljed&iti.

Dosad je Hrvatska novorodenadki probh



radila na dvije metaboliéke bolesti, fenilke-
tonuriju i hipotireozu (oslabljen rad Stitne
Zlijezde, op.a.), no tu su i druge bolesti koje

ljiv uredaj, ostajale neotkrivene i u djece
ugrokovale teika mosdana ili neuroloska
oitecdenja, a u najtetim sluéajevima dak |
smrt. - Rijeé je o bolestima &ijf se simptomi
Javljaju naglo, i to tijekom prvih tjedana zi-
vota bebe, pa naizgled zdravo rodeno dijete
vrlo brzo moze doél do tako telkog stadija
bolesti da mu je ugroZen | Zivot - objagnja-
va prof. Barié¢. A da su bolesti otkrivene,
takav bi ishod lijeénicl u vedini sluéajeva
sprije¢ili vrlo jednostavnim metodama li-
jetenja. - Metaboliéki poremedaji ne lijeée
se nekim posebno skupim lijekovima jer je
dovoljno otkriti koja se od aminokiselina ili
masti u organizmu ne razgraduje pravilno i
djetetu propisati cdgovarajuéu dijetu - ot-
kriva prof. Barié. Iako ved ima na umu dva-
desetak bolesti na koje ée se djeca testirati,

istide da odluka nede biti laka jer Hrvatska |
u nedostatku moguénosti probira | ne zna |

koje su od “fzljecivih” metabolitkih bole-

sti najéesde. - To su podact koji variraju od
zemlje do zemlje, a do sada smo ih vedinu

| imali u hrvatske dijece, no s obzirom na to
su, zato 5to nismo posjedovali ovako osjet- |

da smo uoéivii neke pokazatelje krv na
testiranje slali u inozemne laboratorije, si-
gurno je da toénu pojavnost svake pojedine
bolesti tek tijekom nekoliko godina testi-
rarja treba utvrditi - istice lijeénik te do-
daje da ée i nakon konaéne odluke o tome
na koje ce se bolesti raditi probir u djece
uvijek ostati otvorena mogucénost izmjene.

Testiranje na tandemskom
speldmr_ﬁétm masa trebalo
bi podeti dogodine. Stoji
'7"0 kuna pa ée konaénu
odluku donijeti HZZO

Testiranje krvi jednog od godidnje oko 44
tisuce rodene djece na ovom aparatu sto-
ji T0 kuna pa ée konaénu rijeé za njegowvu
upotrebu u svrhu nacionalnog probira ipak
imati HZZO.

Koristit ée se i za odrasle

- Dosadadnjim probirom, koji se provodi
od 1978. godine na fenilketonuriju i onim
koji je uveden 1985. na hipotireozu, do kra-
Ja 2008. lijeénici su sprijedili 370 sludajeva
umne zaostalosti i tjelesnih oétedenja u
djece - kafe akademik Zeljko Reiner, rav-
natelj zagrebadkoga KBC-a. Probirom na
tandemskom spektrometru masa, nada se,
ta de brojka biti i 50 posto veda, a trodkovi
lijecenja djece s tako tedkim obtecenjima
bit de izbjegnut] ili uvelike smanjen.

- Aparat ¢e se, osim 2a probir, koristitl i u
druge kliniéke svrhe, 8 medu njima je sva-
kako pomoé u odredivanju uspjeha ljede-
nja odraslih ozoba koje imaju neku od na-
sljednih metabolitkih bolesti, all i za anali-
ze nuine za postavijanje njihove dijagnoze

| —istiée prof. Reiner.




