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— Jest pani wspoétautorka projektu pt. | Jestes ¢
»Innowacyjny, polsko-niemiecki transgraniczny An k| eta Zes pél’ ’C)SZZIZTI:
program wczesnej diagnostyki i leczenia choréb rzadkich u noworodkéw — RareScreen” filmami’
realizowanego w ramach programu Interreg VA wspélnie z Uniwersytetem im. Ernesta S u d eCka

Maurycego Arndta i Uniwersytetem Medycznym w Greifswaldzie, Uniwersytetem Medycznym

Charité w Berlinie, warszawskimi Instytutem Matki i Dziecka oraz Instytutem Pomnik Centrum Poméz nam lepiej POLUE
Zdrowia Dziecka. Jaka jest geneza tego przedsiewziecia? zrozumieé chorych na

— Zacznijmy od poczatku. Od dawna wiadomo, iz w wielu chorobach wrodzonych noworodkéw tylko KZBR. Wiecej info rmacji_
wczesnha diagnostyka pozwala na odpowiednio szybkie wdrozenie specjalistycznego leczenia, co ——
stwarza szansg na zachowanie zdrowia dzieci, w wielu przypadkach — ich zycia. Poczatki badan clinlife.com @

przesiewowych noworodkéw to badania w kierunku wykrywania fenyloketonurii, ktére zaczely sie na m
poczatku lat 60. w USA. Badania przesiewowe opierajg si¢ na analizie ré6znych substancji zawartych

w kilku kropelkach krwi pobranych na bibutke filtracyjng w trzeciej dobie zycia kazdego noworodka. To Bad? pic
badania populacyjne — bo dotyczg catej populacji nowo narodzonych dzieci. Od roku 2000 zwigksza sie polubi
liczba choréb objetych tymi badaniami. Czytaj takze £ I
— Dlaczego?
— Poniewaz dysponujemy coraz bardziej doskonatymi metodami diagnostycznymi. Przetomem byto Nauka dodaje
wprowadzenie tandemowej spektometrii mas (MS/MS), wykorzystywanej do diagnostyki wielu chorob skrzydet

rzadkich, czyli takich, ktére pojawiajg sie rzadziej niz raz na dwa tysigce zywych urodzen. To bardzo

wazne, aby chore dzieci diagnozowac juz w pierwszych dniach ich zycia, w okresie, kiedy moga jeszcze pow
nie mie¢ zadnych objawdéw choroby. Czes¢ tych schorzen, jezeli nie sg rozpoznane, moze prowadzi¢ do Gielda potrafi by(’: ;c?t:\;cc:
wielu ciezkich powiktan, w tym do tzw. $mierci 16zeczkowej. Dotyczy to takze wrodzonych wad Jkaprysna’... http:/ /\)
metabolizmu, zwanych potocznie chorobami metabolicznymi, ktére diagnozujemy we wspotpracy meisin
z Instytutem Matki i Dziecka w Warszawie.

— | to na wrodzonych chorobach rzadkich koncentrujecie sie¢ w waszym projekcie? padmaE = F Piaski z niemal FILMY
— Tak, na réznych typach tych choréb, w tym m.in. na wrodzonych wadach metabolizmu. Bedziemy % 5 Y calego Swiata . U e F
jedynym osrodkiem w Polsce, ktéry bedzie badat dzieci w kierunku galaktozemii i deficytu biotynidazy. ‘:/* w uniwersyteckim znanie
Stworzymy takze pracownie badan przesiewowych w kierunku ciezkich ztozonych niedoboréw - i | muzeum k
odpornosci, czyli tak zwanych SCID. Choroby te polegajg na tym, ze noworodek rodzi sie bez Eke
mechanizméw odpornosci. Przy braku wczesnej diagnozy dzieci te ging w ciggu kilku miesiecy

z powodu posocznicy, czyli uogdlnionego zakazenia. My bedziemy w stanie wykrywac te zagrozenia

bardzo szybko — chore noworodki bedziemy wysyta¢ do Centrum Zdrowia Dziecka, gdzie bedzie

wykonywana specjalistyczna diagnostyka potwierdzajgca wstepne rozpoznanie, a po potwierdzeniu

SCID - dzieci beda kierowane na dalsze leczenie, w tym przeszczep szpiku.

— Wspolpracujecie takze z Niemcami. e

— Tak, i to jest bardzo wazne: nasz projekt jest wieloosrodkowy, migdzynarodowy. W Szczecinie bedg
prowadzone badania w kierunku SCID dla zachodniopomorskich dzieci i dla dzieci z Meklemburgii-
Pomorza Przedniego i z Brandenburgii. £acznie ok. 50 tysiecy noworodkéw rocznie. Oprécz tego dzieci
z naszego wojewodztwa bedg badane w kierunku galaktozemii i deficytu biotynizady. Z kolei KOMUI
w Greifswaldzie zachodniopomorskie noworodki bedg badane w kierunku rodzinnej
hipercholesterolemii. To pozwoli nam dotrzeé do innych cztonkéw rodzin tych dzieci dotknietych

(1732) 2
chorobg. To nie wszystko. W Berlinie beda prowadzone badania polskich noworodkéw w kierunku (1712 U
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hemoglobinopatii. Trzeba to podkreslic: jestesmy jedynym osrodkiem w tej czesci Europy dziatajgcym
na zasadzie transgranicznej, wielokierunkowej wspotpracy w zakresie badan przesiewowych
noworodkéw. Nasz projekt jest rozwinigciem i kontynuacjg wczesniejszej, niezwykle efektywnej
wspotpracy miedzy Szczecinem a Greifswaldem, w ramach programu ,Pom-Screen”. Prowadzone
w ramach tego projektu badania przesiewowe uratowaty zycie kilkudziesieciu dzieciom w naszym
wojewodztwie. Realizacja projektu jest wspaniata metodg promocji regionu w obszarze pogranicza

i w catej Europie.

— Polacy uczg sie od Niemcéw, Niemcy od Polakéw?

— Nauczylismy sie od kolegéw niemieckich, jak prowadzi¢ badania w kierunku wrodzonego przerostu
nadnerczy i galaktozemii. Efekty byly tak dobre, Zze do badan przesiewowych w catej Polsce dotgczono
te dotyczace wrodzonego przerostu nadnerczy. Natomiast koledzy w Niemczech nauczyli si¢

w Szczecinie techniki badan w kierunku mukowiscydozy. Wczes$niej tego u nich nie robiono. To byt
przyczynek do tego, ze teraz wszystkie noworodki w Niemczech takze podlegajg tym badaniom.

— Elementem projektu sa spotkania z rodzicami chorych dzieci...

— Mielismy spotkania z polskimi i niemieckimi rodzicami dzieci z fenyloketonurig — w Szczecinie i na
wyspie Uznam. W ramach ,RareScreen” planujemy ponownie spotkanie na wyspie Uznam.

W Szczecinie zorganizujemy z kolei duzg migdzynarodowg konferencje dla naukowcdw zajmujgcych sie
tym zagadnieniem.

- Kiedy w szpitalu przy Unii Lubelskiej powstanie pracownia badan przesiewowych w kierunku
ciezkich ztozonych niedoboréw odpornosci?

— Adaptacje pomieszczen na pracownie zaczniemy juz za dwa, trzy miesigce.
- Inne plany?

— By¢ moze w przysziosci bedziemy musieli si¢ zastanowi¢ nad poszerzeniem badan przesiewowych
noworodkéw o choroby lizosomalne. Teraz koncentrujemy sie na naszym projekcie, ktéry ma takze
znaczenie edukacyjne. Uczymy o nim i polskich, i zagranicznych studentéw PUM.

— Dzigkuje za rozmowe.
Rozmawiat Alan SASINOWSKI

Na zdjeciu: Zespof badawczy projektu RareScreen z Kliniki Pediatrii, Endokrynologii, Diabetologii,
Choréb Metabolicznych i Kardiologii Wieku Rozwojowego oraz Pracowni Badar Przesiewowych SPSK
nr 1 PUM w Szczecinie: (od lewej) R6za Ozminkowska, Dorota Woronowska, Michat Patalan,
Katarzyna Durda, Maria Gizewska, Elzbieta Krzywinska-Zdeb, Elzbieta Bartkowiak, Hanna
Romanowska, Iwona Ostrowska oraz Anna Jesionowska
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