LIETUVOS RESPUBLIKOS SVEIKATOS APSAUGOS MINISTERIJA

RETY LIGY SVEIKATOS POLITIKOS GRUPES 2025-11-12 POSEDZIO
PROTOKOLAS

2025-12-22 d. Nr.

Posédis jvyko 2025-11-12 VSI Vilniaus universiteto ligoninés
Santaros klinikose (toliau - VUL SK).

Posédzio pirmininké - Sveikatos apsaugos ministerijos viceministré
Laimuté Vaideliené.

Posédzio moderatorius - Sveikatos apsaugos ministerijos atstovas
Jonas Bartlingas

Posédj protokolavo — VULSK atstové Jurgita Songailiené.

Dalyvavo: Rety ligy sveikatos politikos grupés (toliau - Politikos
grupé) nariai (pridedama), VULSK Medicininés genetikos centro (toliau -
MGC) atstovai: Jurgita Songailiené, Elena Urbstaité-Zoveé, Marija Smirnova.

DARBOTVARKE:

1. Sveikatos apsaugos viceministrés Laimutés Vaidelienés sveikinimo
zodis.

2. Visuotinés naujagimiy patikros, vykdomos vadovaujantis Lietuvos
Respublikos sveikatos pasaugos ministro 2014 m. geguzés 22 d.
jsakymu Nr. V-601 ,Dél visuotinio naujagimiy tikrinimo del jgimty rety
ligy tvarkos apraso patvirtinimo" ligy sgraso plétra:
2.1PranesSimas dél 18 ligy. PraneSéja - dr. Jurgita Songailiené VS]

Vilniaus universiteto ligoninés Santaros kliniky (toliau - VUL SK)
MGC Visuotinio naujagimiy tikrinimo ir paveldimyjy medziagy
apykaitos ligy diagnostikos laboratorijos vyr. laboratorinés
medicinos gydytoja;
2.2 pranesimas dél sunkaus kombinuoto imunodeficito. Praneséja - prof.
Jelena Rascon, VULSK Vaiky onkohematologijos centro vadove.
3. Diskusija, kiti aktualts klausimai.

. SVARSTYTA. Sveikatos apsaugos ministrés Laimutés Vaidelienés
sveikinimo zodis.

Posédj pradéjo sveikatos apsaugos viceministré Laimuté Vaideliené, kuri
pasveikino susirinkusius ir pabrézé rety ligy politikos svarbg bei batinybe
gerinti pacienty priezilirg Lietuvoje.

. SVARSTYTA.
Visuotinés naujagimiy patikros, vykdomos vadovaujantis Lietuvos
Respublikos sveikatos pasaugos ministro 2014 m. geguzés 22 d. jsakymu



Nr. V-601 ,Dél visuotinio naujagimiy tikrinimo dél jgimty rety ligy tvarkos
apraso patvirtinimo" ligy sgraso plétra.

Dr. Jurgita Songailiené padaré pristatymg dél visuotinj naujagimiy
tikrinimga Lietuvoje ir Europos Sajungoje, apie turimg infrastruktlrg,
personalg. Buvo atkreiptas démesys, kad nauja liga jtraukiama | visuotinés
naujagimiy patikros sarasg, jei atitinka Tarptautinés visuotinés naujagimiy
patikros draugijos (angl. International Society for Neonatal Screening, ISNS)
kriterijus:

1) patvirtinta tiesioginé ankstyvos visuotinés patikros nauda
naujagimiui, t. y. nustacius ligg pradinéje stadijoje, galima jgq gydyti ir taip
iSvengti komplikacijy;

2) isSlaikoma ekonominé pusiausvyra tarp visuotinei patikrai
reikalingy lésy ir kity su ligos gydymu susijusiy islaidy;

3) visuotinei naujagimiy patikrai naudojami testai yra patikimi;

4) diagnozavus ligg, uztikrinama sisteminga paciento sveikatos
priezidra.

Pasiulyta siulomy ligy, kuriomis situloma papildyti visuotine
naujagimiy patikrg, pristatymus padaryti trimis etapais pagal naudojamus
tyrimus (ir ligas):

a) fermentinis tyrimas - liga ,Biotinidazés stoka";
b) Tandeminés masiy spektrometrijos metodo tyrimas - ligos:
I tipo tirozinemija;
Argininemija (arginazés stoka);
Arginino sukcininé acidemija (arginino sukcinato liazés stoka);
Citrulinemija I tipo (arginino sukcinato sintetazes stoka);
Homocistinurija (cistationino-Beta-sintazés stoka);
Karnitino palmitoil-transferazés IA stoka;
Karnitino palmitoil-transferazés II stoka;
Karnitino-acilkarnitino translokazés stoka;
. Labai ilgy grandiniy riebaly rtgsciy acil-KoA dehidrogenazés
stoka;
10. Trifunkcinio baltymo stoka;
11. Gliutaro acidurija II tipo (dauginé acil-KoA dehidrohenaziy
stoka);
12. Propiono acidemija(propionil-KoA karboksilazés stoka);
13. Izovalerijono acidemija;
14. 3-metil-krotonilglicinurija;
15. 3-hidroksi-3-metilgliutaro acidurija;
16. Dauginé karboksilaziy  stoka, ankstyvos pradzios
(holokarboksilazés sintetazés stoka, HCS);
17. Beta ketotiolazés stoka;
c) PGR tyrimas - liga ,Sunkus kombinuotas imunodeficitas".

CoOoNOUAWNH

2.1. Pristatymas dél ligos , Biotinidazés stoka (BTDs)" (ORPHA:79241,
OMIM # 253260) jtraukimo | visuotinj naujagimiy tikrinima.

Dr. J. Songailiené pateiké informacijg apie ligg, jos daznj, klinikinius

pozymius, metabolines komplikacijas, informacijg apie galimg klinikine ligos
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pasireiSkimo pradzig ir klinikiniy pazeidimy pasekmes, esamag gydyma,
diagnostines galimybes. Taip pat atkreiptas démesys apie gydymo pasekmes,
ji skiriant iki klinikiniy pozymiy, pasireiSkimui. Pateikta informacija apie tyrimo
atitikimg Tarptautinés visuotinés naujagimiy patikros draugijos kriterijams
(pridedama priedas 1).

Pateikti siGlymai, kad pacientai galéty bati priziGrimi VUL SK ir LSMUL
KK rety ligy centruose.

Prof. L. Jankauskaité uzdaveé klausimg dél ligos pasireiSkimo daznio
Lietuvoje - pasireiSkimas 1:46000. Taip pat atkreiptas démesys kad taip pat
baty sudaryta galimybé ir nenustatyty atveju tirti galimai jtariamus
serganciuosius ir rekomenduoti vartoti bioting taip mazinant galimas
sunkesnes pasekmes. Buvo uzduotas klausimas apie téveliy atsisakymo tirti
ju naujagimj daznj ir priezastis. Atsisakymy biina apie 140 per metus,
atsisakymuy priezastys varijuoja — tai bendras skiepy atsisakymas, atsisakoma
papildomy tikrinimy, téveliy nepakankamas supratimas apie genetines ir
paveldimas ligas. Atkreiptas démesys | nepakankama Svietima.

Zydriné Baigiené uzdavé klausimg dél skaidrése pateiktos informacijos
apie sgnaudas - kas jas sudaro ir su kuo jos susijusios - atsakyta kad léSos
susijusios tik su visuotiniu naujagimiy tikrinimo dél Sios ligos paslauga -
|éSomis reagentams ir personalo darbo uzmokesciui.

J. Bartlingas patikslino, kad politikos grupés svarsto tik del ligos
pritarimo jtraukti | visuotinj naujagimiy tikrinimg, o vertinimg dél naujos
paslaugos jraSymo | PSDF biudzeto I1éSomis apmokamy asmens sveikatos
priezilros paslaugy sarasg atlieka Asmens sveikatos prieziliros paslaugy
vertinimo komitetas (toliau — Komitetas). Tuo atveju jei Politikos grupé pritars
jtraukimui, VUL SK turés teikti paraiSkq Komitetui Asmens sveikatos
priezidros paslaugy vertinimo komiteto darbo reglamento nustatyta tvarka?.

2.2. Svarstymas del ligy diagnozuojamy Tandeminés masiy
spektrometrijos metodu - 17 ligy sgrasas:

Aminorigsciy apykaitos sutrikimai

1. Itipo tirozinemija

2. Homocistinurija (cistationin-Beta-sintazés stoka)

Slapalo ciklo sutrikimai

3. Argininemija (arginazés stoka)

4. Arginino sukcininé acidemija (arginino sukcinato liazés stoka)

5. Citrulinemija I tipo (arginino sukcinato sintetazés stoka)

Riebaly riigsciy oksidacijos sutrikimai

6. Karnitino palmitoil-transferazés IA stoka

7. Karnitino palmitoil-transferazés II stoka

8. Karnitino-acilkarnitino translokazés stoka

9. Labai ilgy grandiniy riebaly rigsciy acil-KoA dehidrogenazés stoka

10. Trifunkcinio baltymo stoka

Organinés acidemijos

11. Gliutaro acidurija II tipo (dauginé acil-KoA dehidrohenaziy stoka)

12. Propiono acidemija (propionil-KoA karboksilazés stoka)

1V-1056 Dél Asmens sveikatos prieZitros paslaugy vertinimo komiteto sudarymo ir Asmens sveikatos prieZiar...
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13. Izovalerijono acidemija

14. 3-metil-krotonilglicinurija

15. 3-hidroksi-3-metilgliutaro acidurija

16. Dauginé karboksilaziy stoka, ankstyvos pradzios
(holokarboksilazés sintetazés stoka, HCS)

17. Beta ketotiolazés stoka

Dr. J. Songailiené pristaté kad visos ligos panaSios pagal daznj,
klinikinius pozymius, metabolines komplikacijas, informacija apie galimg
klinikine ligos pasireiSkimo pradzig ir klinikiniy pazeidimy pasekmes, esamg
gydymg, diagnostines galimybes. Taip pat atkreiptas démesys apie gydymo
pasekmes, jj skiriant iki klinikiniy pozymiy pasireiskimui.

Pateikta informacija apie tyrimo atitikimg Tarptautinés visuotinés
naujagimiy patikros draugijos kriterijams. Informacija apie atitikimg
kriterijams pridedama priede 2.

KK rety ligy centruose.

Atkreiptas démesys, apie méginiy pristatymo istyrimui laikg. Kuo véliau
pristatomi méginiai tuo véliau nustatoma diagnozé ir tuo véliau pradedamas
gydymas ar skiriama dieta, ir gali susidaryti situacija kad pasireiks simptomai
ir suvaldyti situacijg ir skyrus gydyma bus Zenkliai sunkiau pasiekti teigiamy
rezultaty. Pasiulyta atlikti Sisteminis naujagimiy tikrinimo paslaugy - visy
etapy - jsivertinima.

I. Zelbiené informavo, kad kitas etapas yra naujos paslaugos vertinimas
dél naujos paslaugos jraSsymo | PSDF biudzeto I1éSomis apmokamy asmens
sveikatos priezilros paslaugy sqrasa, paraiSka turi bdti teikiam pagal
kiekvieng ligos nozologinj vieneta.

2.3. svarstymas dél sunkaus kombinuoto imunodeficito (SKID)
(angl. SCID, severe combined immune deficiency), ORPHA:183660, OMIM
# 601457,

Ligos aprasyma ir iStyrimo situacijq pristaté prof. J. Rascon. Taip pat
pateikti argumentai patvirtinantys atitikimg ligos jtraukimo | visuotinés
naujagimiy patikros sgrasg, pagal Tarptautinés visuotinés naujagimiy
patikros draugijos kriterijams (pridedama, priedas 3)

Nutarta:

1. Politikos grupés atstovai pritaré paraisky teikimui Asmens sveikatos

priezidros paslaugy vertinimo komitetui:

»Biotinidazés stoka"™ (BTDs), ORPHA:79241, OMIM # 253260;
I tipo tirozinemija;
Argininemija (arginazés stoka);
Arginino sukcininé acidemija (arginino sukcinato liazés stoka);
Citrulinemija I tipo (arginino sukcinato sintetazés stoka);
Homocistinurija (cistationino-Beta-sintazés stoka);
Karnitino palmitoil-transferazés IA stoka;
Karnitino palmitoil-transferazés II stoka;

HHRERRRERRR
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1.9. Karnitino-acilkarnitino translokazés stoka;

1.10. Labai ilgy grandiniy riebaly rigsciy acil-KoA dehidrogenazés
stoka;

1.11. Trifunkcinio baltymo stoka;

1.12. Gliutaro acidurija II tipo (dauginé acil-KoA dehidrohenaziy
stoka);

1.13. Propiono acidemija(propionil-KoA karboksilazés stoka);

1.14. Izovalerijono acidemija;

1.15. 3-metil-krotonilglicinurija;

1.16. 3-hidroksi-3-metilgliutaro acidurija;

1.17. Dauginé karboksilaziy, stoka, ankstyvos pradzios
(holokarboksilazés sintetazés stoka, HCS);

1.18. Beta ketotiolazés stoka;

1.19. ,Sunkus kombinuotas imunodeficitas" (SKID, ORPHA:183660,
OMIM # 601457).

2. Paraiskos Asmens sveikatos priezitros paslaugy vertinimo komitetui
turi bati pildomos kiekvienam nozologiniam ligos vienetui atskirai.

3. Atsizvelgiant | nuolatinj sveikatos priezilros kokybés gerinimo
poreikj, nutarta 2026 metais apsvarstyti visuotinio naujagimiy
tikrinimo etapy gerinimo procesus: jrankius padésiancius uztikrinti
ankstyva (iki néstumo ir néstumo pradzioje), informacijq apie
visuotinj naujagimiy  tikrinima, bei priemones meginiy
transportavimo iS gimdymo stacionary terminy laikymuisi uztikrinti.

Posédzio pirmininké Laimuté Vaideliené
Posédzio moderatorius Jonas Bartlingas
Poséd| protokolavo Jurgita Songailiené
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