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Gdzie kierowac dzieci z podejrzeniem
wrodzonej wady metabolicznej,
do jakich o$rodkow?

Pytanie dotyczy tzw. skriningu selek-
tywnego w kierunku wrodzonych wad
metabolizmu, ktéry od prawie 30 lat
oferuje Klinika Choréb Metabolicznych, Endo-
krynologii i Diabetologii (KCMEID) w IP-CZD
(informacje dostepne na stronie internetowej
IPCZD: www.czd.pl). Celem tego programu
jest wczesnoobjawowa identyfikacja choréb
metabolicznych u pacjentéw z grup ryzyka,
bez koniecznosci przyjazdu samego pacjenta.
Jest to szczegolna postac konsultacji, bardzo
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trudna i odpowiedzialna, bo wydawana jest
opinia koncowa na temat ew. metabolicznego
podfoza schorzenia bez zbadania pacjenta.
Procedura skriningu selektywnego w kierunku
wrodzonych wad metabolizmu polega na
przestaniu wraz ze skierowaniem podpisanym
przez gtéwnego ksiegowego lub dyrektora
osrodka kierujgcego, zawierajgcym dane
pacjenta (koniecznie PESEL i nr telefonu
kontaktowego) oraz informacje kliniczne ze
wskazaniami do diagnostyki metabolicznej
(konieczne dane na temat stosowanej diety
i lekow), materiatu biologicznego pacjenta,
tj. porcji moczu, surowicy i ,suchej” kropli
krwi, ewentualnie tez ptynu mézgowo-rdze-
niowego i innych prébek (jesli to uzgodniono
telefonicznie). Nie ma Zzadnych ograniczen
wiekowych; materiat biologiczny moze by¢
zabezpieczony i przestany od kazdego pacjen-
ta (réwniez dorostego), z kazde] placowki
medycznej (szpital, przychodnia, gabinet pry-
watny itp.). Podstawg skriningu jest analiza
profilu kwaséw organicznych w moczu meto-

da chromatografii gazowe] sprzezonej ze
spektrometrig masowg (GC/MS), a pozostate
badania s3 wykonywane w zaleznosci od
indywidualnych wskazan u kazdego pacjenta.
Po uzyskaniu wynikéw wszystkich przeprowa-
dzonych w ramach skriningu badan lekarz
konsultant pediatrii metabolicznej z KCMEID
wydaje pisemng konkluzje metaboliczng
z interpretacjg wynikow i z zaleceniami co
do dalszego postepowania (diagnostycznego
i terapeutycznego). KCMEID stuzy jako oéro-
dek referencyjny dla dzieci z podejrzeniem lub
rozpoznaniem wrodzonych wad metabolizmu
w celu przeprowadzenia wielokierunkowe;
diagnostyki lub monitorowania leczenia
pagjenta. Koszt catej procedury wynosi 500 zt
albo wiecej, jesli diagnostyka pacjenta wyma-
ga wykonania dodatkowo kosztownych ba-
dan, np. enzymatycznych i/lub molekularnych
(w tym za granic). Niestety w chwili obecnej
nie ma w Polsce specjalistycznego osrodka
dla pacjentéw dorostych, ktérzy wymagaja
diagnostyki badZ opieki metaboliczne].
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