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. iSlaikoma ekonominé pusiausvyra tarp visuotinei patikrai reikalingy lésy ir kity

su

ligos gydymu susijusiy i$laidy;

34.3. visuotinei naujagimiy patikrai naudojami testai yra patikimi;

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

BIOTINIDAZES STOKA (BTDs)
ORPHA:79241, OMIM # 253260

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

Patvirtinus BTDs naujagimystéje ir pradéjus gydyma biotinu iSvengiama klinikiniy simptomy
iSsivystymo: psichinés ir fizinés raidos atsilikimo, neurologinés simptomatikos, traukuliy,
neurosensorinio kurtumo, regos nervo atrofijos, dermatologiniy simptomy ir metaboliniy
komplikacijy, kurios gali lemti paciento mirt;.
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34.2. iSlaikoma ekonominé pusiausvyra tarp visuotinei patikrai reikalingy 1ésy ir kity su
ligos gydymu susijusiy iSlaidy;

VNT del BTDs ilaidos (jei gimstamumas 18 tikst/metus): =90 tikst EUR/metus.
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Ekonominé nauda - ankstyvas ligos nustatymas ir nebrangus gydymas biotino papildais (be
jokiy zinomy Salutiniy reiskiniy) gali uzkirsti kelig sunkiam, negriztamam neurologiniam
pazeidimui ir kitoms rimtoms sveikatos problemoms, kurios, jei biikl¢ lieka nediagnozuota ir
negydoma, yra susijusios su didelémis ilgalaikémis sveikatos prieziiiros iSlaidomis.

Naujagimiy patikrinimas dél biotinidazes tritkumo yra ekonomiskai efektyvus su 94% tikimybe
(1, 2).

Pjemonto (Italija) naujagimiy tikrinimo centro 30 mety patirtis jrod¢, kad gydymas biotinu,
leido visiskai iSvengti BTDs simptomy atsiradimo ir komplikacijy (3).

BTDs pacienty diagnozuoty VNT metu ir pagal klinikinius pozymius ligos pasireiskimas (4):

Simptomai BTDs diagnozuota VNT ir gydoma | BTDs diagnozuota esant klinikiniams
iki pasireiskimo poZymiams

Regimojo nervo | 0% 40%

atrofija

Klausos 0% 30-40%

pakenkimas

Véluojanti kalbos | 0% 60%

raida

Véluojanti 0% 50%

motoriné raida

Naujagimiy patikra dél biotinidazes stokos yra placiai pripazinta kaip itin ekonomiskai efektyvi
ir PSDF l1éSas taupanti sveikatos apsaugos priemoné.
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34.3. visuotinei naujagimiy patikrai naudojami testai yra patikimi;

Biotinidazes aktyvumo nustatymo metodai sauso kraujo méginiuose pasizymi 93,1 — 100%
jautrumu ir 95,1 — 99% specifisSkumu.

Literatira:
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3. Evaluation of an Enzymatic Method for Screening of Biotinidase Deficiency from Newborns

34.4. diagnozavus liga, uZtikrinama sisteminga paciento sveikatos prieziura

Pacientai, kuriems diagnozuota BTDs visa gyvenima gydomi biotino papildais: 5-10 mg
biotino per parg tiems, kuriy vidutinis fermenty aktyvumas serume yra mazesnis nei 10%, ir
2,5-10 mg per parg tiems, kuriy vidutinis fermenty aktyvumas serume yra 10-30%.
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BTDs diagnozuojama ir pacientai gydomi bei vykdoma jy prieziiira universiteto ligoninése:
VULSK ir LSMUL.

Yra parengtos diagnostikos ir gydymo metodikos:

1. PAVELDIMU MEDZIAGU APYKAITOS LIGU NAUJAGIMYSTES LAIKOTARPIU
DIAGNOSTIKA IR GYDYMAS.

2. IGIMTU MEDZIAGU APYKAITOS LIGU METABOLINIU KRIZIU DIAGNOSTIKOS
IR GYDYMO METODIKA
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