VISUOTINIAM NAUJAGIMIU PATIKROS PLETRAI SIULOMU LIGU ATITIKIMAS
NACIONALINIAM VEIKLOS, SUSIJUSIOS SU RETOMIS LIGOMIS, PLANE
PATVIRTINTIEMS KRITERIJAMS

Nacionalinis veiklos, susijusios su retomis ligomis, planas, patvirtintas Lietuvos Respublikos
sveikatos apsaugos ministro 2012 m. spalio 18 d. jsakymu Nr. V-938 , D¢l Nacionalinio veiklos,
susijusios su retomis ligomis, plano patvirtinimo* (toliau — Planas), nustato naujagimiy patikros
plétra ir Plano 34 punkte nustatyti ligos, jtraukiamos ] visuotinés naujagimiy patikros sarasa,
kriterijai:

,»34. Liga jtraukiama j visuotinés naujagimiy patikros sarasa, jei atitinka Siuos

Tarptautinés visuotinés naujagimiy patikros draugijos (angl. International Society for

Neonatal Screening, ISNS) kriterijus:

34.1. patvirtinta tiesioginé ankstyvos visuotinés patikros nauda naujagimiui, t. y.

nustacius ligg pradingje stadijoje, galima ja gydyti ir taip iSvengti komplikacijy;

34.2. islaitkoma ekonominé pusiausvyra tarp visuotinei patikrai reikalingy lésy ir kity su

ligos gydymu susijusiy islaidy;

34.3. visuotinei naujagimiy patikrai naudojami testai yra patikimi;

34.4. diagnozavus liga, uztikrinama sisteminga paciento sveikatos priezitira.*

SUNKUS KOMBINUOTAS IMUNODEFICITAS (SKID)
(angl. SCID, severe combined immune deficiency)
ORPHA:183660, OMIM # 601457

34.1. patvirtinta tiesioginé ankstyvos visuotinés patikros nauda naujagimiui, t. y. nustacius liga
pradinéje stadijoje, galima ja gydyti ir taip iSvengti komplikacijy:

Patvirtinus ligg iki simptomy atsiradimo ir pradéjus specifinj gydyma, iSvengiama infekcijy, kurios
neiSvengiamai prasideda nesiimant ankstyvos profilaktikos.

Patvirtinus SKID po VNT i§ karto (1 gyvenimo mén.) pradedamas gydymas:
* profilaktinis gydymas:
* Biseptoliu (d¢l Preumocysti jirovecii pneumonijoa)
+  Zmogaus imunoglobulinu G
* PrieSgrybeliniais preparatais (dél invazinés grybinés infekcijos)
* Donoro (giminingo ar negiminingo) paieska ir pasiruo$imas transplantacijai
* Konsultuojama d¢l Zindymo — jei mama CMV teigiama, rekomenduojama maitinti
miSiniais arba pasterizuoti MP.
* Alogeniné kauly ¢iulpy (aloKKLT) transplantacija

Kity Saliy patirtis rodo, jog ankstyva naujagimiy, serganc¢iy SKID, diagnostika ir intervencija turi
aiSkig nauda bendro iSgyvenamumo poziiriu. Naujagimiams, kuriems diagnozuotas SKID ir
kuriems per pirmuosius tris gyvenimo ménesius buvo atlikta kauly ciulpy transplantacija,
iSgyvenamumas sieké apie 95%. Vélyvy kauly Ciulpy transplantacijy iSgyvenamumg apsunkina
prisidéjusios infekcijos (iSgyvenamumas siekia 50 - 74% remiantis skirtingais literatiiros Saltiniais).
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34.2. islaikoma ekonominé pusiausvyra tarp visuotinei patikrai reikalingy 1éSy ir kity su ligos
gydymu susijusiu iSlaidy;

VNT dél SKID islaidos (jei gimstamumas 18 tukst/metus): =370 tukst EUR/ pirmuosius metus,
veliau 260 tikst./metus.

ISvengiama gydymo i$laidy (jskaitant RITS) dél besikartojanciy infekcijy, kurios gali lemti atokias
pasekmes ir po transplantacijos.

ISvengiama komplikacijy po skiepijimo gyvomis vakcinomis (MMR).

ReikSmingai sumaz¢ja mirties rizika dél infekcijy nepasiekus aloKKLT gydymo bei sunkiy
aloKKLT komplikacijy rizika (dél geresnés ankstyvos prieziiros reikSmingai mazesnis
komorbidiskumas pradedant aloKKLT procediirg).

Pranciizijoje ekonominio efektyvumo analizé€s metu nustatyta, jog vieno tyrimo kaina skirtinguose
laboratorijose svyravo nuo 4,69 iki 6,79 Eur/méginiui.

27-iems 1§ 30 | tyrimg jtraukty pacienty kauly Ciulpy transplantacija buvo atlikta véliau nei 3 meén.
amziaus, o likusiems 3 pacientams atlikta ankstyva transplantacija. 10 i$ $iy 27 pacienty miré, tuo
tarpu, visi 3 pacientai po ankstyvos transplantacijos iSgyveno.

Vélyvos kauly Ciulpy transplantacijos medicininés iSlaidos buvo apie 195 776 eurus, palyginti su 86
179 eurais, kai operacija buvo atlikta iki 3 ménesiy amzZiaus. Autoriai skaic¢iuoja, jog ankstyva SKID
diagnostika galéty sumazinti gydymo iSlaidas nuo 50 000 iki 100 000 eury pacientui.
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34.3. visuotinei naujagimiy patikrai naudojami testai yra patikimi;

qPCR TREC/KREC nustatymas sauso kraujo méginiuose yra validuotas VNT metodas SKID
diagnostikai. 26 i§ 40 Europos Saliy taiko VNT dé¢l SKID. 15 1§ 26 (58%) naudoja TREC/KREC
derinj.

TREC/KREC tyrimo metodo specifiSkumas ir jautrumas yra 99,96% ir 100% .
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34.4. diagnozavus liga, uztikrinama sisteminga paciento sveikatos prieziura

Diagnozavus SKID, ruosiamasi alogeninei transplantacijai, kuri turi biity atlikta, pageidautina, iki 4
mén. (kai pradeda manifestuoti infekcijos).
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Pacienty, kuriems diagnozuotas SKID, gydymo ir jy priezitros kelig koordinuoja tretinio lygio
specializuotas vaiky onkohematologijos centras, kuriame bus atlickama alogeniné kauly ciulpy
transplantacija (VUL Santaros kliniky (SK) Vaiky onkohematologijos centras, VOHC).

Alogeniné kauly ¢iulpy transplantacija atliekama VUL Santaros kliniky VOHC.

Paciento prieziiira pagal klinikines indikacijas gali buti vykdoma specializuotuose tretinio lygio
vaiky onkohematologijos centruose (VULSK ir LSMUL).

Diagnostikos ir gydymo metodikos:

. LR SAM jsakymas 2019 m. rugpjucio 2 d. Nr. V-965 Dél zmogaus kraujodaros kamieniniy lgsteliy
transplantacijos paslaugy, apmokamy i$ transplantacijos programos 1¢8y, teikimo reikalavimy,
baziniy kainy ir mokeéjimo tvarkos apraso patvirtinimoSAM jsakymas

. GP160-2023 Alogeniné kraujodaros kamieniniy lasteliy transplantacija vaikams Alo-KKLT
procedira

. P181-2021 Vaiky vakcinacija po alogeninés ir autologinés kraujodaros kamieniniy lasteliy
transplantacijos.

. DOP 49-2018 Pirminiy ir jgyty imunodeficity kompetencijos centro darbo organizavimas
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