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ANOTACIJA

Metodiskais materials ir sagatavots un paredzg&ties visiem specialistiem (neonatalogiem,
pediatriem, gimenes arstiem, vecmatém, medicinas masam u. c.), kas iesaistiti medicinas
apripé. Nemot veéra, ka no 2019. gada 1. jilija Latvija ir paplaSinats jaundzimuSo skrinings,
specialistiem nepiecieSams iegiit informaciju par retajam slimibam, kuras ir ieklautas jaunaja
mates un bérna apriipes plana.

Metodisko materialu mérkis ir iepazistinat lasitajus ar jaundzimuSo skrininga parauga
panemsSanas pamatprincipiem un se$am slimibam, kuras ieklautas skrininga programma —
fenilketontiriju, galaktoz€miju, iedzimtu biotinidazes deficitu, hipotireozi, virsnieru garozas
hiperplaziju un cistisko fibrozi pamata Itmeni, lai sniegtu prieksstatu par to, kas ir §1s slimibas,
kadas ir miisdienu terapijas un diagnostikas iesp€jas, kada informacija sniedzama vecakiem,
kad slimiba tiek diagnosticéta.

Sie metodiskie materiali sagatavoti, izmantojot jaunako zinatnisko literatiru un
publikacijas, ka arT starptautiskas vadlinijas.

Autori Madara Kreile (Auzenbaha), Iveta Dzivite-Krisane, Dagne Gravele, Madara

Masinska, Elina Aleksejeva, Olga Lubina.
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IEVADS

No 2019. gada 1. julija Latvijas Republika tika uzsakts paplasinats jaundzimuSo
skrinings. Lidz $im ilgstosi vienigas slimibas, kuram tika veikts jaundzimus$o skrinings, bija
fenilketontirija un iedzimta hipotireoze. Abas §is slimibas ir diezgan biezi sastopamas Latvijas
iedzivotaju vidl un ir arstgjamas ar vienkarSiem, letiem lidzekliem. Uzsakot paplasinatu
jaundzimu$o skriningu, rodas nepiecieSamiba specialistus iepazistinat ar v&l Cetram retam
slimtbam — cistisko fibrozi, iedzimtu virsnieru garozas hiperplaziju, iedzimtu biotinidazes
deficitu un klasisko galaktozémiju. Retas slimibas sastop reti — 1 uz 2000 cilvéku. Vairums
arstu §1s slimibas nekad nav redz&jusi. Tade] specialistiem pietriikst zinaSanu par So slimibu
bitibu, ka rezultata var rasties griitibas pamatot vecakiem skrininga nepiecieSamibu, ka ari
ietekm@t specialista ricibu, ja skrininga rezultatos ir novirzes N0 normas.

Saja metodiskaja materiala ir apkopota isa informacija par pareizu un precizu skrininga
procesa nodroSinasanu, ka arT visam sesam paplasSinataja jaundzimusSo skrininga ieklautajam
slimibam. Lasitajs tiks iepazistinats ar slimibu epidemiologiju, klasiskajiem simptomiem,
pamata diagnostikas metodém un biitiskakajiem arstéSanas principiem.

Nemot véra, ka slimibas ir sareZgitas un specifiskas, metodiskaja Iidzekli ir atspogulota
tikai pamata informacija, veérSot uzmanibu uz to, ka pilnvertigu slimibu diagnostiku,
1zverteSanu, arstéSanu un noverosanu veic pieredzejusi specialisti — bé&rnu endokrinologi, bérnu
pulmonologi, genétiki, pediatri ar kompetenci retajas slimibas un daudzi citi kolggi.

Metodisko materialu galvenais mérkis ir veidot priekSstatu par jaundzimuSo skrininga
ieklautajam retajam slimibam. Padzilinatu, pilnvértigu informaciju vares iegiit, apmeklgjot

kursus, kuriem Sie metodiskie materiali ir izstradati.



1. PAREIZA SKRININGA PARAUGA PANEMSANA
UN NOGADASANA LABORATORIJA

Latvijas teritorija jaundzimus$a bérna apriipes un izmekl€Sanas kartibu nosaka Ministru
kabineta (turpmak MK) noteikumi Nr. 611, kuros 1. pielikuma III dalas “Jaundzimusa veselibas
aprupe” 13. punkta ir noradits, ka agrina neonatala perioda visiem jaundzimusajiem ir javeic
jaundzimuso skrininga paraugu nemsana iedzimto patologiju diagnostikai [1].

Riciba ar jaundzimuSo paraugiem aprakstita NVD majaslapa, sadala “Veselibas apripes
pakalpojumi” — “Profilaktiskas parbaudes” — “Bérniem”, kur noradits, ka iegiitie jaundzimuso
paraugi nosttami izmekl&sanai uz BKUS laboratoriju.

Paraugu nemsanas kartiba jaundzimuso skriningam ir ievietota BKUS majaslapa sadala
“Profesionaliem” — “Arstnieciba” — “Paplasinatais jaundzimuSo skrinings”, kura ir aprakstita
skrininga parauga nemsanas tehnika, pavadosas dokumentacijas aizpilde, parauga sagatavoSana
sttiSanai.

Paraugu nem no visiem dzivi dzimuSiem jaundzimus$ajiem 3. diennakt1 (60 stundas) p&c
dzimSanas, bet ne agrak ka 48 stundas p&c dzimSanas un ne vélak ka 72 stundas péc dzims$anas.
Pirms asinu nemsanas jaundzimuS$ajam vismaz divas diennaktis jasanem mates piens vai mates
piena aizvietotdjs. Ja jaundzimuSajam nepiecieSama eritrocitu masas transflizija skrininga
paraugu nemsSanai paredzetaja laika vai pirms tas, tad skrininga materialu nem pirms
transfuzijas, noradot par to nosutfjuma.

Ka pareizi panemt izmekléejumam nepiecieSamo materialu?

1. Aizpildit visu prasito informaciju izmekl€juma pieteikuma:

e pacienta identifikacijas datus (Jaundzimusa un mates datus);
¢ informaciju par materialu;
¢ informaciju par nosiititaju;

¢ informaciju par eso$o gimenes arstu;

mates rakstiska piekriSana gimenes arsta informésanai.
2. Dezinficét rokas, uzvilkt cimdus,
3. Lai iegutu kvalitativu paraugu pilna apjoma, jaundzimu$a pédu pirms parauga
nemsanas vélams sasildit.
4. Veic kapilara materiala nopemsSanu jaundzimuSajiem no pap€Za lateralas virsmas
(nerekomendé paraugu nemt no citam vietam, pieméram, kajas 1kska vai roku pirkstiem,
JO, izdarot griezumu skrininga materiala panemsanai vajadziga dziluma un garuma, ir liels

risks traumét kaulu vai nervus).



Lai iegtitu kvalitativu asins pilienu, rekomend&jamais lancetes izmérs ir 1 mm x 2,5 mm.

5. Pirmo asins pilienu ir viegli noslauctt ar sterilu marles spilventinu (sakotngjais asins
piliens satur audu skidrumus).

6. Ar filtrpapiru viegli pieskarties jaunajam, liclajam asins pilienam, nepielaujot papira
pieskarSanos jaundzimusa adai.

7. Laut asinim pilniba aizpildit apli, uzklajot asinis tikai uz vienas filtrpapira puses un
laujot tam izsukties cauri filtrpapira lapinai (asins plismas uzlabosanai var loti viegli,
ritmiski paspaidit kaju ap diiriena vietu).

8. Aizpildit visus atlikuSos aplus tada pasa veida, ka aprakstits ieprieks.

9. Dariena vietai uzlikt sterilu salveti. [25]

NepiecieSamais materiala daudzums

Veidlapas ir papildinatas ar dalu materiala panemsanai, kas razota no speciala filtrpapira.
St filtrpapira biezums un uzsiikSanas spéja ir standartizéta, un kartinas aplisi ir iespiesti ta, lai,
aizpildot tos ar asinim, ieglitu analizei nepiecieSamo asinu daudzumu.

Nedrikst izmantot Slirces! Materialu uznesot uz apliSa no §lirces, var veidoties situacija,
kad asinu daudzums ne tikai iesiicas filtrpapira nepieciesamaja apjoma, bet veido papildu slani.
Veicot skrininga izmekl&jumus no $adiem paraugiem, panemtais parauga tilpums var biit
lielaks, tadgjadi izmainot test€Sanas rezultatu. Bérnam asins paraugs izmekleSanai bis janem
atkartoti.

Gadijumos, kad jaundzimuSais tiek izrakstits no stacionara lidz 48. dzives stundai,
dzemdibu nodala organizé materiala panemsanu 48—72 stundas péc dzim$anas.

Materiala sagatavo$ana nogadasanai laboratorija

Asins paraugi jazaveé horizontala stavokli istabas temperattira ne mazak ka 3 stundas, 1idz
paraugs pilniba izzuvis. Nedrikst ZavéSanai izmantot apkures ierices, galda lampas, Zavet tiesa
saules staru iedarbiba vai silta gaisa plisma.

Materiala noraidiSanas vai neprecizu rezultatu izraisoSie kriteriji

Paraugi tiek noraiditi, ja ir ar asinim nepilnigi piepilditi aplisi, ka “aplietas” (ar parak
daudz materiala) filtrpapira lapinas, nav korekti aizpildita pavadosa dokumentacija, paraugs
panemts atrak neka 48 stundas péc dzimsanas, nav noraditi dati par parauga nemsanas laiku.
Paraugu stabilitate un transportesana
kartinas Iidz nogadasanas bridim uzglaba istabas temperatiira no +18 °C lidz +25 °C. Nedrikst
paraugus likt polietiléna iepakojuma, atstat saules staru iedarbiba un siltuma vai transportét

neizzavetus paraugus. Paraugus nogada BKUS laboratorija ne retak ka divas reizes nedéla.



Atkartoti pieprasijumi skrininga materialam

Ja primara skrininga materials ir noraidits vai iegltie rezultati atSkiras no atbilstosa
vecuma references vertibam [31], laboratorija nosiita pieprasijumu atkartota skrininga
veikSanai. Parauga savaksana un pavadosa dokumenta aizpildiSana notiek ka primara skrininga

parauga gadijuma.



2. FENILKETONURIJA, TAS SKRININGS
JAUNDZIMUSAJIEM

Fenilketontirija ir biezaka aminoskabju vielmainas patologija, kura parmantojas
autosomali recesivi. Sastopamibas biezums Eiropa ir apméram 1 : 10000, Latvija 1 : 6190.
Salidzinosi biezi fenilketontrija ir sastopama Turcija un Irija, kur sastopamibas biezums ir
attiecigi 1 : 2600 un 1 : 4500. Loti reti sastopama fenilketoniirija ir Somija — 1 : 200 000.

Fenilketoniirijas iemesls ir enzima fenilalanina hidroksilazes deficits, ka rezultata
neaizvietojama aminoskabe fenilalanins (Phe) netiek parvérsta tirozina (Tyr), tapéc Phe
uzkrajas, bet tirozins triikkst. Bez specifiskas dietoterapijas pacientiem ar fenilketoniiriju attistas
dzila gariga atpaliciba [32].

Gandriz visas valstis, kuras tiek veikts jaundzimusSo skrinings, fenilketoniirija ir ieklauta
jaundzimuso skrininga, kas tiek veikts no izzaveta asins piliena parauga. Latvija skrinings tika
uzsakts 1985. gada (Riga jau 1980. gada). Normas gadijuma skrininga parauga Phe limenim
jabiit zemakam par 1,7 mg%. Gadijuma, ja [imenis parsniedz 1,7 mg%, paraugs janem atkartoti;
ja Phe saglabajas 2—6 mg% robezas, tad pacientu noveéro; visos gadijumos, kad Phe augstaks
par 6 mg% arstéSana jauzsak nekavgjoties. Zidaina vecuma bérns partiek no specializétas
aminoskabju formulas un mates piena vai adaptéta maisijuma. Vélak, bérnam pieaugot,
pakapeniski tiek dots uzturs ar samazinatu olbaltumvielu daudzumu un specializetu maisijumu.

Kliniski pastav fenilketontirijas iedalifjums pé&c individualas Phe tolerances, kad
smagakajos gadijumos pacients diennakts laika var uznemt mazak neka 250-350 mg Phe un
vieglakajos gadijumos pat Iidz 600 mg, tacu realaja dzivé Phe toleranci precizi noteikt ir loti
griti [41].

Klasiskas fenilketoniirijas gadijumos atlautais dabigo olbaltumvielu daudzums uztura ir
5-10 g diena. Gadijumos, ja §1 stingra di€ta netiek ieverota visa miiza garuma vai diagnoze tiek
noteikta novéloti, pacientam attistas virkne klinisko simptomu — gariga atpaliciba, krampji,
ekzéma, specifiska “pelu smaka” [4].

Maksimalais pielaujamais Phe limenis bérnam lidz 12 gadu vecumam un griitniecei ir
6 mg%, pusaudziem pec 12 gadu vecuma un pieaugusiem — 10 mg%. Interesanti, ka ar par 2
mg% zemaks Phe limenis netiek rekomendgéts, jo var kavét bérna fizisko attistibu.

Sobrid registréti divi medikamenti FKU arsté$anai, un viens no tiem pieejams arT Latvija.
Sapropterin (Kuvan®) ir dabiga enzima tetrahidrobiopterina, kurs piedalas reakcija, kura Phe
tiek parveidots par Tyr, ripnieciski razots analogs, bet tas piem&rots tikai atseviskos gadijumos.

Kuros gadijumos Kuvan piemérots, var noteikt jaundzimuSo vecuma, veicot proves testu, vai
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velaka vecuma atkariba no mutacijam géna, kas radijusas enzima deficitu. Ja pacientam abas ir
ta sauktas “0” mutacijas, kad enzims netiek razots vispar, tad Sis medikaments nedarbosies.
Otra medikamenta nosaukums ir Pegavlise, kas balstas Uz enzima aizvietoSanas
pamatprincipiem, ta¢u Sim medikamentam novéro daudz blaknu, tap&c tas Sobrid Latvija nav
pieejams [22; 46].

Bitiski ir zinat, ka nekontrolta fenilketoniirija griitniecei ir teratogéns faktors auglim.
Tas var izraisit augla attistibas aizkavéSanos, mikrocefaliju, zemu intelektu un iedzimtus
defektus, ka, pieméram, iedzimtu sirdskaiti [35].

Specifisko arstéSanu rekomendé uzsakt jebkura vecuma, jo, lai gan garigas attistibas
trauc€jumi nav atgriezeniski, tomér, ja fenilalanina lIimenis asinis normaliz€jas, tad mazinas
krampju intensitate, uzlabojas adas stavoklis un ir nepiecieSsams isaks kop€jais apriipes
laiks [5].
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3. IEDZIMTA HIPOTIREOZE, TAS SKRININGS
JAUNDZIMUSAJIEM

Definicija

Iedzimta hipotireoze ir iedzimta vairogdziedzera metabolisma saslim$ana, kam raksturiga

pazeminata vairogdziedzera hormonu produkcija un hipotireozes kliniskie simptomi.

Epidemiologija

Iedzimtas hipotireozes biezums ir 1 : 4000 jaundzimuso.
Klinisko manifestaciju novero jaundzimuso vecuma vai agra bérniba.

Meiteném iedzimtu hipotireozi sastop divas reizes biezak neka zéniem.

Patogenéze

90% gadijumu iedzimtas hipotireozes iemesls ir vairogdziedzera attistibas traucgjumi
(disgenéze, hipoplazija, agenéze, ektopija), kuri var bt saistiti ar gimenes anamné&zi vai
ar1 sporadiski.

Vairumam jaundzimuS$o ar trauc@tas attistibas izraisitu iedzimtu hipotireozi tilit pec
piedzimS$anas hipotireozes simptomu nav, jo mates tiroksins (T4) iet cauri placentai un
nodroSina ta limeni augla organisma Iidz 50% no normas.

Bez vairogdziedzera attistibas trauc€jumiem iedzimtu hipotireozi var izraisit ari
blok&josas TSH receptoru antivielas, mates arst€Sana ar radioaktiva joda vai joda
preparatiem, tireotropa hormona — rilizinghormona (TRH) — vai TSH deficits, perifero
audu nejutiba pret TSH vai vairogdziedzera hormoniem, iedzimti vairogdziedzera
hormonu periféra metabolisma trauc&jumi.

Parmantotas vai de novo génu mutacijas, kuras skar vairogdziedzera attistibu
regul&josos transkripcijas faktorus (TTF1, TTF2 un PAX8), ir tikai 2% iedzimtas
hipotireozes gadijumu.

Apméram 10% gadijumu iedzimtas hipotireozes iemesls ir kads autosomali recesivi

parmantots vairogdziedzera hormonu sintézes defekts. [3; 9; 19]

ledzimtas hipotireozes iemesli [10; 19; 28]

Vairogdziedzera disgenéze.
Vairogdziedzera agenéze.
Hipoplastisks vairogdziedzeris.

Ektopisks vairogdziedzeris (parasti — sublingvalas lokalizacijas).
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Ar vairogdziedzera hormonu sintézi vai darbibu saistiti defekti
e TRH un/vai TSH deficits.
e TSH receptoru defekts.

e G-proteina defekts (Albright iedzimtas osteodistrofijas sindroma sastavdala).

e T4 sintézes defekti (dishormonogenéze):
o jodida transporta defekts;
o tireoidperoksidazes deficits;
o tireoglobulina defekts;
o dejodinazes deficits.
e Pendreda sindroms.

Mates slimibas ka iedzimtas hipotireozes iemesls

e Mates vairogdziedzera slimiba ar transplacentaru antitireoidperoksidazes antivielu un

antitireotropina receptoru blok&joso antivielu pievadi auglim.
e Mates lietoti medikamenti (pieméram, karbimazols).
Citi iedzimtas hipotireozes iemesli
e Dauna sindroms.
ledzimtas hipotireozes Klasifikacija [10; 14; 19; 28]
1. Pastaviga iedzimta hipotireoze:
1) vairogdziedzera disgenéze (80—90%):
e atireoze;
e vairogdziedzera ektopija;
e vairogdziedzera hipoplazija;
2) vairogdziedzera dishormonala genéze:

e joda transporta vai organifikacijas defekti;

tireoglobulina sintézes defekti,

jodtirozina dejodinazes defekti;

TSH rezistences sindroms, TSH receptoru génu mutacijas;

vairogdziedzera hormonu rezistences sindroms;
e Pendreda sindroms;

3) sekundara / terciara hipotireoze:
e hipotalama patologijas:

o TRH deficits vai rezistence;

o septooptiska displazija,

12



¢ hipofizes patologijas:
o hipofizes attistibu ietekmé&joso génu (POUL1F1 un PROP-1) mutacijas;
o hipofizes hipoplazija vai aplazija;
o neirohipofizes ektopija.

2. Transitiva iedzimta hipotireoze:

1) medikamentoza terapija: matei — joda preparati, terapija ar radioaktivo jodu,
amiodarons, PASS, litija un kobalta preparati, jodu saturoSas kontrastvielas,
antitiroidie medikamenti; b&rnam — steroidi, dopamins;

2) prenatals vai postnatals joda deficits vai ekscess;

3) neiznésatiba (< 27 gestacijas ned¢las);

4) kritiski slimiem jaundzimusajiem intensivaja terapija;

5) malnutricija;

6) mates antitireoidas antivielas;

7) traumatisks vairogdziedzera bojajums.

3. ledzimta hipotireoze ar velinu manifestaciju:

1) ektopisks vai hipoplastisks vairogdziedzeris;

2) parmantots vairogdziedzera hormonu sintézes dal&js deficits;

3) perifera rezistence pret vairogdziedzera hormoniem.

ledzimtas hipotireozes Kliniska aina

1. Neirologiskas manifestacijas:

e muskulatiiras hipotonija, loti mierigs, maz raudoss, “labs bérns”, psihomotoras
attistibas aizture, somnolence, hipodinamija, miopatija, hipomimija.

2. Respiratoras manifestacijas:

e apnoja, nazala obstrukcija, smakSanas pazimes bérna baroSanas laika, skala
elpoSana, respiratora distresa sindroms.

3. Kardialas manifestacijas:

e kardiomegalija, bradikardija, dazadi auskultativi sirds troksni.

4. Gastrointestinalas manifestacijas:

e aizcietejumi, aizkaveta zobu SkilSanas, slikta estgriba, liels dzimSanas svars, liela
méle — makroglosija, ilgstosi saglabajas jaundzimuSo dzelte, nabas triice.

5. Adas, zemadas manifestacijas:

e karoténémija (dzelteniga ada); v€sa, sausa, marmorizéta ada; adas lobiSanas,
miksedéma; argjo genitaliju taska; rupji, plani (reti), lasto$i mati; zema matu

augsanas linija; periféra cianoze.
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6. Muskulu un skeleta manifestacijas:
e normals kermena svars, bet mazs augums; 1si, plati roku pirksti; drukns augums
(muskulatiiras pseidohipertrofija); aizkavéta kaulu nobriesana; rupji sejas vaibsti.
7. Citi simptomi:
e zema, rupja balss; hipotermija.

8. Endokrinas manifestacijas:

e vairogdziedzera struma, hipoglikémija, mazs augums, v€lina pubertate.
Izmekl&jumi [9; 10; 14; 19]

1. Iedzimtas hipotireozes skrinings

Visi jaundzimusie 48—72 stundu vecuma tiek parbauditi uz TSH, nemot $aja laika asins
pilienu uz filtrpapira, ko nosiita izmeklésanai uz BKUS.

Jebkura vecuma skrinings uz iedzimtu hipotireozi ir skrinings uz primaru hipotireozi.

Ja skrininga rezultats ir pozitivs, tad jaundzimuSie nekav€joties atkartoti jaizmekle uz
TSH un FT4, lai vajadzibas gadijuma neatlickami uzsaktu aizvietojoSu terapiju ar
vairogdziedzera hormoniem.

Apkopota kliniska pieredze liecina, ka loti neizné€satiem jaundzimusajiem (ar dzimsanas
svaru lidz 1500 g) un smagi slimiem jaundzimuSajiem ar jebkuru svaru vairogdziedzera
funkcijas skrinings ir jaatkarto, jo viniem veikta izmekleSana vai arst€Sana (pieméram,
antiseptiska adas apstrade ar jodu, hemotransfiizijas vai dopamina infuzijas) var ietekmét
iniciala skrininga rezultatus. So skriningu ieteicams atkartot ari zidainiem ar iedzimtu sirdskaiti,
jo ta nereti ir saistita ar iedzimtu hipotireozi.

Atkartotais skrinings minétajos gadijumos biitu javeic 28. dzives diena, bet neiznésatiem
bérniem ar dzimSanas svaru lidz 1000 g — arT pirms izrakstiSanas no stacionara. Ir atklats, ka
reiz€m Siem b&rniem ir novélota TSH paaugstinasanas un FT4 pazeminasanas. Tomer biezak
vairogdziedzera funkcijas trauc€jumi $ajas jaundzimuSo grupas ir transitivi.

Jaundzimuso skrininga nevar konstatét centralu hipotireozi!

2. Asins seruma izmekléSana:

e paaugstinats TSH un pazeminats FT4;
e anémija;
¢ hiperbilirubinémija (uz briva bilirubina rékina).
3. Radiologiskie izmeklejumi:
o chokardioskopija — kardiomegalija, + perikarda izsvidums, iedzimta sirdskaite;

o EKG — zemas voltazas P, QRS un T zobi.
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ArsteSana [9; 14; 19; 28]
1. Sakotnéja terapija:
e ja ir pozitivs skrininga rezultats, aizvietojosa vairogdziedzera hormonu terapija jasak
nekavgjoties;
e levotiroksina terapijas sakuma deva ir 6-10-15 mkg/kg kermena svara diennakti;
e terapijas deva jakorigg atbilstosi TSH, FT4 limenim;
e lai panaktu normalu bérna psihomotoro attistibu, TSH Iimenis janormaliz€ vienas

nedelas laika.

N

. Balstterapija un apriipe:
® nNovéroSanas reZims:
o 1,2 un 4 nedélas péc levotiroksina terapijas uzsaksanas;
o pirmajos 6 meénesos — katrus 2 ménesus;
o katrus 3-4 ménesus no 6 ménesu lidz 3 gadu vecumam,;
o katrus 6 ménesus, Iidz aug$anas zonu aizvér$anas beigam,;

e Kkatru apmeklgjuma reizi bérnam jakontrole TSH un FT4 Iimenis asinis, aug$anas
parametri un kltniskie kriteriji;

e terapijas mérkis ir normaliz&t TSH Iimeni — optimali 0,5-2,0 mIU/L — un noturét FT4
lIimeni, kas augstaks par pusi no bérna vecuma normas;

e TSH un FT4 Iimenis janosaka 4 ned€las p&c katras levotiroksina devas mainas;

e ja sakotngjais TSH limenis ir zem 50 mIU/L un tas nepaaugstinas péc jaundzimusa
perioda, tad terapiju turpina Iidz 3 gadu vecumam, p&c tam izvert&jot nepiecieSamibu
turpinat;

e ta ka iedzimta hipotireoze ir miiZzu ilga saslim8ana, tad slimnieka apriipe janodroSina
pécteciba.

Prognoze [3; 10; 14; 19]

Ja iedzimta hipotireoze tiek diagnosticéta ne vélak ka divu nedélu vecuma, tad bérni var

sasniegt normalu inteligenci, augumu un dzives kvalitati.

Ja iedzimta hipotireoze tiek diagnostic€ta noveloti, tad bérmiem parasti ir trauceta gariga

attistiba, aizkaveta pubertate, mazs augums un var attistities progresgjosa ataksija.
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3.1. attéls. Ricibas algoritms péc iedzimtas hipotireozes skrininga
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4. IEDZIMTA VIRSNIERU GAROZAS HIPERPLAZIJA

ledzimtu virsnieru garozas hipeplaziju pirmo reizi kliniski aprakstija italu arsts Crecchio
1865. gada, bet tikai 1950. gada, atklajot tas c€loni (kortizola sint€zes deficitu), kluva iesp€jama
§1s slimibas arsteésana.
ledzimta virsnieru garozas hiperplazija (IVGH) jeb adrenogenitalais sindroms ir viens no
visbiezak sastopamajamiem iedzimtiem metaboliem defektiem, ka pamata ir autosomali
recesivs, monogéni noteikts viena vai vairaku steroidu biosinté€zes enzimu deficits. Katra §1
enzima deficits IVGH slimniekam izraisa savas tipiskas metabolas un kliniskas izpausmes, bet
to kopgja raksturiga pazime ir Sadam slimniekam attistijusies glikokortikoidu nepietickamiba,
kas izraisa kompensatoru, adrenokortikotropa hormona (AKTH) hiperstimul&tu, virsnieru
garozas hiperplaziju. [12; 33]
21-hidroksilazes deficita gadijuma kortizola biosint€ze virsnieru garoza ir trauc€ta un
ta [imenis asinis pazeminas. Tas izraisa hronisku AKTH hipersekréciju, pastavigu adrenalo
steroidu biosintézes stimulaciju, kortizola biokimisko prekursoru (17-OH-P) uzkrasanos un to

talaku ieslégSanos netraucéti noritoSos virsnieru androgénu veidoSanas procesos. [17; 36; 38]
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4.1. attéls. Virsnieru garozas steroidgenéze IVGH (21-hidroksilazes deficita) gadijuma

Steroidu 21-hidroksilaze (21-H) ir mikrosomals enzims, un ta pieder citohroma P450
enzimu grupai. Steroidu biosintézes k&deé 21-H nodrosina 17-OHP un progesterona (P)
parvertibas attiecigi par 11-deoksikortizonu un deoksikortikosteronu. Attistoties 21-HD,
kortizola un aldosterona produkcija (salszaudes formas gadijuma) ir samazinata vai blokéta.

Reaggjot uz samazinatu kortizola produkciju, saskana ar atgriezeniskas saites principu
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pastiprinati izdalas hipofizes AKTH, tadgjadi hiperstimulgjot virsnieru garozas darbibu. Sadas
hiperstimulacijas rezultata pieaug kortizola sekrécija, kompens€jot 21-HD radito ta
nepietickamibu, bet vienlaikus ar to pieaug ari kortizola prekursoru (galvenokart 17-OHP)
produkcija, kas savukart izraisa virsnieru androgénu limena paaugstinasanos.

AKTH hiperstimulacija savukart norada uz primaru steroidu genézes defektu. Starp
citiem IVGH metaboliem un kliniskiem efektiem, kurus tie$i vai netieSi nosaka kada steroidu
biosintézes enzima deficits, visbiezak Ir sastopami dzimumsteroidu un mineralkortikoidu
biosintézes trauc€jumi ar atbilstoSam kliiskam konsekvencém — dzimumdiferenciacijas
trauc&jumiem, virsnieru garozas mazspéju un adekvati nearstétiem IVGH slimniekiem, kuriem
ir tipiski augSanas trauc&jumi, kam raksturiga loti strauja augsana agra bérniba, kaulu augSanas
zonu atra slégsanas un izteikti mazs augums picaugusa vecuma. [33; 36; 38; 43]

Bitiskakie veselibas traucgjumi skar IVGH slimnieka dzimumsferas attistibu un funkciju
vai ar attiecas uz dazadam sirds un asinsvadu sist€mas, biezi — vitali svarigam, funkcijam
(perifers kolapss, bradikardija, Soks). IVGH pamata 90-95% gadijumu ir steroidu
21-hidroksilazes deficits (21-HD), kas radies kadas CYP21 géna mutacijas rezultata (ir zinamas
apméram 60 $adas mutacijas). Atkariba no kliniskajam izpausmém iz8kir IVGH Kklasisko tipu
(ar salszaudes un vienkarso viriliz€joso formu) un neklasisko tipu.

Pamatojoties uz aptuveni 6,5 miljoniem jaundzimuSo veiktajiem skrininga datiem,
konstatets, ka IVGH klasiska tipa incidence vidg&ji pasaulg ir ap 1 : 10 000—14 000 dzivi dzimusu
jaundzimuso.

IVGH neklasiska tipa incidence Eiropa un Ziemelamerika vidéji ir ap 1 : 500—
1 000 dzivi dzimuSu jaundzimuso, lai gan dazadas populacijas ta meédz ievérojami atskirties,
dazas valstis sasniedzot pat 1 : 100. IVGH neklasiskais tips tadgjadi tiek uzskatits par vienu no
visbiezak sastopamajam slimibam.

Neklasiskais IVGH tips (jeb vélinas manifestacijas IVGH) kliniski parasti manifest&jas
jaunie$u vecuma, lai gan reizém to izdodas atklat arT agra bérniba. Sis IVGH tips nav dzivibu
akiiti apdraudoss, ta simptomatika parklajas ar citu slimibu simptomatiku, tade] ta diagnostika
ir apgrutinata. Dzives gaita neklasiskais [IVGH tips neprogresé par klasisko IVGH tipu. Gan
meiteném, gan zéniem ar neklasisko IVGH tipu argjie dzimumorgani piedzimstot ir normali
veidoti. Ta ka jaundzimus$iem ar neklasisko IVGH tipu simptomatikas parasti nav, tad arstéSana
nav nepiecieSama.

IVGH Kklasiska tipa al€les nes€ji dazadas populacijas konstatéti no 1 : 250 lidz pat 1 : 50
iedzivotajiem. Ar IVGH neklasisko tipu saistito génu izplatiba dazadas populacijas vél ir maz

pétita, un attiecigi dati nav publicéti. [33; 36; 43]
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IVGH slimnieku galvenas kliniskas problémas [12; 33; 43]:
e paaugstinats dzivibu apdraudosas virsnieru mazspéjas krizes risks;
e {dens un elektrolitu lidzsvara traucgjumi,
e nepareiza dzimumattistiba meiteném, kas smagakos gadijumos rada griitibas noteikt
bérna dzimumu;
e dzimumfunkcijas un fertilitates problémas velaka IVGH slimnieka dzives laika;
e nearstétiem IVGH slimniekiem — tipiski aug8anas trauc€jumi, kam raksturiga:
o loti strauja augSana agra berniba;
o kaulu augSanas zonu atra slégsanas;
o izteikti mazs augums piecaugusa vecuma.
Ieksgjie un argjie dzimumorgani abiem dzimumiem veidojas 6.—8. gestacijas nedéela.
Dzimumdiferenciacijas traucgjumi virilizacijas veida IVGH gadijjuma attistas no 7.
gestacijas nedé€las virsnieru hiperandrogenémijas del.
IVGH diagnostika attistiba ir versta uz prenatalu diagnostiku, lai varétu uzsakt adekvatu
terapiju prenatalaja vai neonatalaja b&rna attistibas posma. Virilizacijas pakapes raksturosanai

klinika lieto Prader 5-punktu skalu (skat. 4.2. attelu).
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4.2. attéls. Prader virilizacijas skalas shéma

Prader 0: Normali sieviskie argjie dzimumogani.

Prader I: Sieviskie argjie dzimumorgani ar palielinatu klitoru — klitoromegalija.

Prader Il: Klitoromegalija ar dal&ju kaunuma ltpu sapliisanu, kuras tadgjadi veido piltuvveida
urogenitalo sinusu; maksts un uretra atveras uz $o piltuvveidigo veidojumu.

Prader I1lI: Klitoromegalija sasniedz phallus apmérus; pilna kaunuma liipu sapli§ana, veidojot
urogenitalo sinusu, uz kuru atveras maksts un uretra; urogenitalajam sinusam ir viena ar&ja atvere.
Prader 1V: Argjos dzimumorganus veido phallus un pilnigi saaugusas kaunuma liipas, veidojot
scrotum Iidzigu veidojumu; maksts un uretra atveras uz kopé&ju atveri phallus pamatné.

Prader V: Argjie dzimumorgani p&c izskata atgadina normalus viriskos ar&jos dzimumorganus; maksts

un uretra atveras ar kop&ju atveri phalus gala.
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5. CISTISKA FIBROZE, TAS SKRININGS
JAUNDZIMUSAJIEM

Cistiska fibroze (CF) ir autosomali recesivi parmantota genétiska slimiba, ko izraisa
mutacija 7. hromosoma, CF transmembrana regulatora (CFTR) géna.

ST mutacija rada CFTR disfunkciju, un sekretora epitélija §inu apikalaja virsma tiek
trauc€ts Na un Cl jonu transports, ka rezultata mainas sekréta elektrolitu sastavs un mukozie
sekréti sabiez€ [2; 8; 16].

CF kliniskas izpausmes un biezak sastopamas komplikacijas

Sali sviedri. Cilvekiem ar CF ir paaugstinats sals daudzums sviedros. Bérna vecaki biezi
pamana slimibas simptomu, jo sajiit salo garSu, skiipstot bérnu.

Iigstoss klepus. Elpcelos veidojoties biezam sekr&tam, var noverot ilgstosu, produktivu
klepu, jo rodas iekaisums dzilajos elpcelos (hronisks bronhits, bronhektazes). Seko s€kSana,
apgriitinata elpoSana.

BieZas elpcelu infekcijas. Bieza sekréta uzkrasanas elpcelos rada labvéligu vidi baktériju
kolonizacijai, kas veicina iekaisuma rasanos, rada atkartotus hroniska bronhita uzliesmojumus,
var recidivét pneimonijas [13]. Laika gaita tas noved pie loti smagas elpoSanas nepietickamibas,
kas ir bieZakais naves iemesls Siem pacientiem. Biezakie patogéni ir S.aureus, H. influenzae,
Ps. aeruginosa, B. cepacia [7].

Svara un auguma atpaliciba. Sakara ar blokadi aizkunga dziedzera vados, ko izraisa
glotas, tievajas zarnas nonak nepietiekams fermentu daudzums, tadel nenotiek uzturvielu
(tauku, taukos $kistoSo vitaminu u. c.) uzstikSanas.

Neregulara védera izeja. Nepietickama aizkunga dziedzeru fermentu izdale var izraisit
pastavigu caureju vai liela apjoma, smakojoSu, taukainu izkarnjjumu izdaliSanos [13].
Neregulara védera izeja var biit smagu aizciet€§jumu veida kopa ar pastiprinatu zarnu gazu
izdali.

Pankreatits. Aizkunga dzidzera izvadu blokade 10% gadijumu var izraisit akfitu vai
hronisku pankreatitu.

Neaugliba. Praktiski visi CF pacienti virie$i ir neaugligi sakara ar vas deferens atréziju
vai ta pilnigu neesamibu. Sievietes ar CF ir sp&jigas radit bérnus, tomér vinas var saskarties ar
apgritinatu bérna ienemsanu, ko rada biezu glotu korka veidoSanas dzemdes kakla [7; 13].

Deguna un ta blakusdobumu iekaisums. Pastaviga glotu veidoSanas deguna un ta
blakusdobumos var radit hronisku iekaisumu, ka sekas var biit sinusiti, adenoidi, polipi [13].

Psihoemocionali traucejumi, depresija, ipasi slimibas beigu posma [16; 20].
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CF diagnostikas iesp€jas

CF diagnozi gandriz 98% gadijumu pierada ar sviedru provi (noveért€ hloridu
koncentraciju sviedros) [13; 24]. CF apstiprina, ja hloridu daudzums sviedros ir > 60 mmol/I.

Sviedru prove jaatkarto, ja hloridu koncentracija ir 40 vai 30 mmol/l (jaundzimusajiem),
lidz 60 mmol/1 (jo zidainiem $ie skaitli lick domat par CF).

Papildus diagnozi apstiprina ari genétiskie izmekl&jumi uz CFTR géna mutacijam.

CF jaundzimuSo skrinings

CF slimibas gadijuma tiek noteikts iminreaktivais tripsinogéns (IRT).

Tripsinogéns ir inaktivs tripsina proenzims, kas tiek sintez&ts aizkunga dziedzer un caur
ductus pancreaticus tiek nogadats 12-pirkstu zarna, talak tievajas zarnas, kur enteropeptidazes
ietekmé parveidojas par tripsinu [11; 24].

Ja IRT limenis ir augsts, tad So testu atkarto péc 3—4 nedélam [30]. Tiem, kuriem atkartoti
ir paaugstinats IRT I[imenis, japlano CF specialista konsultacija un diagnozes apstiprinasanai
sviedru prove un genétiskie izmekl&jumu uz CFTR mutacijam.

Jazina, ka ir iesp&jamas situacijas, kad ir palielinats IRT Iimenis, kas nav saistits ar CF,
piemé&ram:

e bérniem ar 13. un 18. hromosomas trisomiju;

e perinatals stress;

e priekslaicigi dzimuSiem jaundzimusSajiem,;

e bé&rniem ar €dinaSanas problémam;

e smagi noritgjusu dzemdibu gadijuma;

e iedzimtas infekcijas

e nieru mazspéja,

e zarnu atrézija. [7; 13]

Ipasos gadijumos rezultats CF pacientam var bit negativs, pieméram, mekonija ileusa
gadijuma. [8]

CF terapijas iespéjas

Terapijas apjoms ir individuals katram pacientam atkariba no slimibas izpausmém un
smaguma pakapes.

Respiratoro simptomu dél CF pacientiem pastavigi inhalacijas tiek noziméti salbutamols,
natrija hlorida Skidums (no 0,9% lidz 5,85%), alfa dornaze; ja ir hroniska pseidomonu infekcija
— antibiotiku inhalacijas, ilgstosai pretickaisuma terapijai — azitromicins p&c noteiktas shémas

[2; 7; 13; 20; 21].
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GremosSanas trakta trauc€jumu izpausmes tiek korig€tas ar aizkunga enzimu
aizvietojoSiem medikamentiem, laksativiem preparatiem, tiek pievienoti taukos Skistosi
vitamini; procesa iesaistoties aknam, tiek nozim&ta ursodezoksiholskabe, gastroezofagala
atvilna slimibas gadijuma — protonu stikna inhibitori [7; 20; 21].

CF izpausmes LOR organos tiek korigétas, skalojot ar hipertonisku natrija hlorida
Skidumu, nazalajiem steroidiem [13].

CF pacientam fizioterapija ir galvenais un primarais elpcelu slimibas profilaktiskais
pasakums, kurs jaieklauj katra pacienta ikdienas reZima [7; 13; 20; 21].

Liela nozimé ir pilnvertigam uzturam, kas var atSkirties gan dazados b&rna vecuma
periodos, gan atkariba no slimibas gaitas.

CF pacientu apriipe, multidisciplinaras komandas darba nozime

Lai sasniegtu labus rezultatus, loti svariga pacientu apriip€ ir multidisciplinaras komandas
— CF specialistu, ambulatoras apriipes specialistu — darbs un slimnieku un vinu gimenes loceklu
lidzdarbiba. Latvija CF pacientu apriipi nodrosina multidisciplinara CF komanda BKUS Reto
slimibu centra: pneimonologs, gastroenterologs, uztura specialists, fizioterapeits, psihologs,
specializéta CF medmasa [2].

Pacientam ar multidisciplinaro CF komandu jatiekas regulari katrus 2—-3 méneSus atkariba
no slimibas smaguma, pirmaja dzives gada katru ménesi, lai varétu izvertet veselibas stavokli
un sniegt detalizétas rekomendacijas par ikdienas terapijas apjomu, uzliesmojumu arsteéSanu,

nepiecieSamo profilaksi un vakcinaciju.
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6. BIOTINIDAZES DEFICITS, TAS SKRININGS
JAUNDZIMUSAJIEM

Biotinidazes deficits ir iedzimta vielmainas slimiba, kas izpauZas biotina metabolisma
traucg€jumu del. Slimiba iedzimst autosomali recesiva cela, un tas nozimée, ka izmainitam jabiit
abam génu kopijam, mantotam katrai no sava vecaka. Génu mutacijas del netiek sintez&ts
pareizi funkcion€joss enzims (biotinidaze), tadeél organisma S§tinas nenonak biotins (B7
vitamins) un attistas kliniskie simptomi. [44]

Kliniska aina

Biotina defictta simptomu spektrs ir plass un parasti nespecifisks. Simptomi dzila
biotinidazes deficita gadijuma var sakt izpausties no vienas nedélas vecuma, bet ir aprakstiti
gadijumi, kad pirmie simptomi paradas tikai pusaudzu vecuma. Visbiezak izpausmes sakas
3—4 ménesu vecuma.

Parasti zidainiem ar $o slimibu novéro krampju Iekmes un generaliz&tu muskulu vajumu
— hipotoniju. Krampju 1&€kmes biezak ir miokloniskas, bet aprakstiti gadijumi arT ar grand mal,
ka ar fokalam lekmém un zidainu spazmam. Vecakiem bérniem novéro muguras smadzenu
iesaisti — spastisku parézi un mielopatiju [45], ka arT ataksiju un attistibas aizturi. Zinatniskaja
literatiira aprakstits, ka izmainas MRI un CT atradng ir vérojamas, bet tas ir nespecifiskas.

Nedaudz specifiskaks simptoms biotinidazes deficitam ir adas iesaiste — izsitumi,
alopécija un rekurentas viralas un sénisSu infekcijas. Berniem ar nearstétu biotinidazes deficitu
var attistities ar1 sensoneirala vajdzirdiba, kas var neuzlaboties p&c terapijas uzsakSanas.

Daziem pacientiem ar So sindromu novéro hiperventilaciju, laringealu stridoru, ka ar1
apnojas epizodes, ir aprakstiti arT zidainu peksnas naves gadijumi.

Slimibas arstéSana un uzraudziba

Bérniem, kuri netiek diagnosticéti jaundzimu$o skrininga un kuriem netiek uzsakta
laiciga terapija, var attistities metabola krize — acidoze ar hiperamonémiju, ko nepiecieSams
korigét ar hidrataciju, bikarbonatu ievadi. Ja §ada situacija bérnam tiek ievadits multivitaminu
Skidrums, stavoklis var strauji uzlaboties.

Diagnosticétam pacientam ir jasanem terapija ar biotinu. Terapijas rezultata simptomi
parasti strauji izziid, tomér, ja diagnostika ir bijusi nové€lota, dazi simptomi var saglabaties.
Biezi vien ielaistos gadijumos saglabajas sensoneirala vajdzirdiba, jo nervu bojajums ir
neatgriezenisks, pacientam var biit nepiecieSams kohlearais implants. Tapat, ja ir noticis
nopietns smadzenu bojajums, bernam var saglabaties attistibas aizture, pacientam nepiecieSama

fizioterapija un cita veida rehabilitacija.
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Terapija ar biotinu jaturpina visu dzivi. Ja pacients ir laicigi diagnostic€ts un terapija ir
uzsakta laicigi, cilvéks dzivo pilnvertigu dzivi un netiek noverotas atSkiribas no kontroles

populacijas.
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7. GALAKTOZEMIJA, TAS SKRINIGS
JAUNDZIMUSAJIEM

7.1. Klasiska galaktozémija

Galaktozémija ir reta iedzimta vielmainas slimiba, kas izpauzas galaktozes metabolisma
traucgjumu del. Slimiba iedzimst autosomali recesiva cela, kas nozimé, ka izmainitam jabut
abam génu kopijam, mantotam katrai no sava vecaka. Génu mutacijas d€] netiek sintezéts
pareizi funkciongjoSs enzims (galaktozes-1 fosfats), tade] galaktoze netiek saskelta un
organisma uzkrajas toksiskas vielas — galaktoze, galaktotiols un galaktozes-1-fosfats, ka
rezultata tiek bojatas organisma $iinas.

Kliniska aina

Parasti pirmas kliniskas izpausmes paradas pirmo dzives dienu laika, p&c baroSanas ar
laktozi saturoSu maisijumu vai mates pienu. Pacientiem 8§9% gadijumu novéro hepatocelularu
bojajumu, kas var izpausties ar dzelti, hepatomegaliju, paaugstinatiem aknu enzimu raditajiem,
koagulacijas traucjumiem un ascitu. Tapat lielai dalai (76%) jaundzimuso ar $o slimibu novéro
€diena nepanesibu, kas var izpausties ar vemsanu, $kidru védera izeju un sliktu &anu [40].
Pargjos slimibas simptomus novéro retak — neattistiba, miegainiba. Bistama komplikacija
beérniem ar klasisko galaktozémiju ir sepse, kuru visbiezak izraisa Escherichia coli infekcija. Ja
bérnam laicigi tiek atcelta galaktozi saturoSas partikas uznemsana, visas smagas komplikacijas
korig€jas, aknas atjaunojas. Ja terapija netiek uzsakta, turpina progresét sepse un aknu
mazspéja, var bit letals iznakums.

Slimibas arstéSana un uzraudziba

Pacienti ar klasisko galaktoz€miju turpina ieverot bezgalaktozes di€tu visu atlikuso mtizu.
Viena no kliniskajam izpausmém ir katarakta, kas, piemérojot korektu terapiju, var izzust, bet
var biit gadijumi, kad nepiecieSama kirurgiska kataraktas korekcija.

Gandriz visiem pacientiem ar klasisko galaktozé€miju, lai gan bijusi laiciga diagnostika
un korekti ievérota digta, ir runas, it Tpasi ekspresivas valodas, attistibas trauc&jumi, tade]
pacientiem agrini nepiecie$ama logopéda palidziba [42].

Lielakajai dalai sieviesu ar klasisko galaktoz&€miju priekslaicigi izsikst olnicas. Tadel
visas sievietes, kuram ir galaktoz€mija, primaras vai sekundaras amenorejas gadijuma
jaizmekl€ un nepiecieSsamibas gadijuma jauzsak hormonu aizvietojosa terapija [15].

Kopuma bérni ar klasisko galaktozeémiju dzivo pilnvertigu dzivi.
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7.2. Citu tipu galaktozemijas

Vel izskir klinisko variantu galaktoz€miju un biokimisko variantu galaktozémiju.

Klimisko variantu galaktoz€mijai simptomi ir lidzigi klasiskajai galaktoz&mijai, bet So
slimibas formu var nepamanit, ja tiek noteikts tikai kopgjais galaktozes lIimenis. Atskiriba no
klasiskas galaktozémijas $ai galaktozémijai netiek novérotas ilglaicigas sekas — valodas
attistibas aizture un priek$laiciga olnicu izsik$ana. Ar o slimibu parasti slimo Afrikas izcelsmes
iedzivotaji.

Biokimisko variantu galaktozémijas jeb Durate tipa galaktozémijas gadijuma ir dal&js
enzima deficits, biezi vien simptomi $aja varianta neizpauzas vispar. Retos gadijumos var
noverot piena nepanesibas simptomus — dzelti, vemsanu, kas atri var izzust, ja tiek uzsakta diéta.
Vairakos pétijumos tieck apgalvots, ka Sim slimibas variantam nav kliniskas nozimes un

simptomiem ir jamekIg cits c€lonis. [6]
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8. UZTURA TERAPIJA PACIENTIEM AR SKRININGA
IEKLAUTAM UN DIAGNOSTICETAM
PATOLOGIJAM

Dazam skrininga ieklautam un diagnosticétam patologijam ir pieejama uztura terapija.
Uztura terapija var biit gan galvena arstéSanas metode, gan ari atbalstosas terapijas metode.

Ka galvena arst€Sanas metode uztura terapija ir lietojama iedzimtas aminoskabju
vielmainas slimibas — fenilketoniirijas (FKU) — un iedzimtas oglhidratu vielmainas slimibas —
galaktozémijas — gadijuma. Cistiskas fibrozes gadijuma uztura terapija kalpo ka viena no
atbalstosam terapijam.

Fenilketoniirija

Iedzimtas aminoskabju vielmainas slimibas fenilketontirijas gadijuma ir jaievéro stingra
diéta ar samazinatu fenilalanina (FA) saturu. Fenilalanins ir neaizvietojama aminoskabe, ko
cilvéka organismam obligati jauznem ar partiku.

Pacientiem ar FKU ir traucéta Phe vielmaina, ka rezultata Phe uzkrajas asinis un, ejot
cauri hematoencefalitiskam barjeram, izraisa neatgriezenisku CNS bojajumu. FKU terapijas

pamata ir loti stingra dabiga fenilalanina ierobezo$ana uztura (skat. 8.1. tabulu). [41]

8.1. tabula

Pielaujamais fenilalanina daudzums uztura atkariba no pacienta vecuma

Vecums Fenilalanina daudzums diennaktr (mg/kg)

Lidz 2 mén. 60

2-3 mén. 50

3—6 mén. 5045
6 mén. — 1 gads 45-40
1-1 ' gadi 35-30
1% -3 gadi 30-25
Vairak neka 3 gadi 25-15

Lai nodroSinatu normalu b&rna augSanu un attistibu, paraléli stingrai fenilalanina
ierobezojosai di€tai pacientiem nepiecie$ams uznemt specialo L-aminoskabju maistjumu, kas
satur visas neaizvietojamas aminoskabes (t. sk. tirozinu, kas netiek sintezéts FKU gadijuma).
Specializéta fenilalanina nesaturo$o aminoskabju maisijuma lietoSana ir FKU uztura terapijas
neatnemama sastavdala visas dzives garuma. [37]
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FKU dictas pamatprincips darbojas péc luksofora sistémas, t.i., produkti ir iedaliti tris grupas:

e sarkana grupa — produkti ar augstu olbaltumvielu saturu, kuru lietoSana uztura ir
aizliegta (piemé&ram, gala, zivis, juras veltes, olas baltums, piena produkti, rieksti,
s€klas, paksaugi, graudaugi, aspartams, zelatins);

e dzeltena grupa — produkti ar saméra augstu olbaltumvielu saturu, kuru lieto$ana uztura
ir stingri kontrolgjama (kartupeli, brokoli, ziedkaposti, kr&ums, kefirs, olas
dzeltenums);

e zala grupa — produkti ar zemu olbaltumvielu saturu, kuru lietoSana uztura ir atlauta
saméra brivi (cita veida augli, darzeni, ogas, taukvielas, cukurs, specializéta
fenilalanina nesaturosa diétiska partika). [37]

FKU gadijuma dicta jauzsak optimali desmit dienu laika no bérna piedzimsanas briza.
Jaundzimusajiem bérniem, kuriem ir diagnosticéta FKU, nekavgjoties ir jauzsak arstésana ar
specializ€to fenilalaninu nesaturoSo aminoskabju maisijumu. Pirmajas arstéSanas dienas
jaundzimusais sanems tikai aminoskabju maisijumu, lai atrak samazinatu Phe koncentraciju
asinis, tacu péc 3-5 dienam kop§ terapijas uzsakSanas zidainiS var€s turpinat sanemt gan
specialo fenilalaninu nesaturoSo aminoskabju maisjjumu, gan mates pienu. Ja krits baroSana
nav iesp&jama, tad jauzsak barosana ar maksligo piena maisijumu. [41]

FKU gadijuma diétterapijas pamata ir:

e dabiga Phe ierobezota uznemsana, balstoties uz pacienta individualo toleranci;

e Phe nesaturosie L-aminoskabju maisijumi;

e specializeta dietiska partika, kas nesatur fenilalaninu;

e Vvitaminu un mineralvielu papildu uznemsana péc individualas nepiecieSamibas;

e esencialas taukskabes;

e difta uz visu mizu.

Galaktozémija

Galaktozémijas jeb iedzimtas oglhidratu slimibas galvena arstéSanas metode ir stingra
bezgalaktozes dicta. Galaktoze ir monosaharids, kas ietilpst disaharida laktozes sastava.
Galaktozemijas gadijuma ir trauc€ta enzima galaktozes-6-fosfata darbiba, ka rezultata
organisms nespgj saskelt galaktozi un ta uzkrajas organisma. [26]

Galaktoze ir sastopama visu dzivnieku piena sastava, t. sk. kriits piena, tapéc, tikko ir
aizdomas par galaktozémiju, nekavgjoties ir japartrauc kriits barosana vai barosana ar jebkadu
citu galaktozi saturoSu piena maisijumu [23]. Galaktoz€mijas gadijuma jaundzimuso var barot

ar sojas piena maisTjumu vai specializétu bezgalaktozes piena maisijumu.
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Pacientiem ar galaktoz€miju bezgalaktozes di€ta ir jaieveéro visas dzives garuma. Vini
nedrikst lietot uztura galvenokart galaktozi un laktozi saturoSus produktus, pieméram, govs,
aitas vai kazas pienu un piena produktus (pieméram, skabo vai saldo kréjumu, jogurtu, sieru vai
biezpienu), un pienu saturo$us produktus (pieméram, maizi, cepumus, piena Sokoladi) [42].
Vienigais piena produkts, ko drikst lietot uztura pacienti ar galaktozémiju, ir loti labi
nogatavinats cietais siers. Nogatavinasanas terminam jabiit ne mazakam par 12 méneSiem, kad
fermentacijas process ir norisingjies lidz galam un eso$a laktoze (t. sk. galaktoze) ir pilniba
parstradata. [29]

Galaktozémijas gadijuma médz ar1 ieteikt ierobezot produktus, kas satur galaktozidus un
nukleoproteinus (piem&ram, pakSaugus, kakao pupinas, soju). Tacu trukst pieradijumu, kas
pamatotu, ka tik stingra di€ta nodro$ina kliniski labaku slimibas gaitu, tiesi otradi, pacientiem
biezak ziid lidzestiba un di€ta biezak tiek parkapta.

Cistiska fibroze

Cistiskas fibrozes gadijuma uztura terapija kalpo ka neatnemama terapijas metode.
Uztura terapijas mérkis CF gadijuma ir veicinat normalu aug$anu un attistibu visas dzives
garuma. Pacientiem ar CF ir vitali svarigi uzturét optimalu barojumu, jo tas ir bitisks slimibas
gaitas faktors. [2]

Pacientiem ar CF ir pielielinatas prasibas péc energijas un uzturvielam. Vidgji pacientiem
ar CF ir jauznem par 120-150% vairak energijas un uzturvielu neka vidgji veselam b&rnam
attiecigaja vecuma. Lai nodroSinatu bérnu ar tadu kaloriju un uzturvielu daudzumu, &dienam ir
nepieciesams papildus pievienot taukvielas.

CF gadijuma nepiecieSamo uzturvielu sadalijums ir §ads:

e Oglhidrati — 45-55%;

e olbaltumvielas — 15%;

o tauki — 30-40%.

Dazreiz pacientiem sagada griitibas uznemt nepiecieSamo kaloriju daudzumu ar partiku,
tapéc papildus var tikt lietota dictiska partika ar palielinatu uzturvertibu. Situacijas, kad svara
dinamika ir negativa, var biit nepiecieSams pielietot agresivu uztura terapiju, uzsakot enteralo
barosanu ar specializ&to diétisko partiku. [18]

CF ir raksturigi elektrolitu lidzsvara trauc€jumi. CF pacientiem médz bt hiponatriémija,
tapéc viena no uztura terapijas metodém ir pietiekama varamas sals uznemsana ar diétu.

Nemot véra to, ka CF gadijuma 90% pacientu ir aizkunga dziedzera mazspgja, pacientiem
nepiecieSams uzsakt enzimaizvietojoSo terapiju. EnzimaizvietojoSo terapiju nepiecieSams
uznemt pirms katras taukus saturoSas maltites. Enzimaizvietojosas terapijas deva var biit

mainiga; aprékinats, ka nepiecieSams uznemt vidgji 10 000 DV uz katriem 3-5 gramiem tauku
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[39]. Adekvata enzimaizvietojosa terapija uzlabo uzturvielu uzsikSanos, tada veida uzlabojot
pacienta uzturi.

Enzimaizvietojosa terapija nav jalieto, ja tiek uznemti tikai oglhidratus saturosi produkti,
pieméram, cukurs, medus, augli, auglu sulas, marmelade vai ievarijums, baltmaize.
Iznemot hiperkaloriju uzturu un enzimaizvietojoso terapiju, pacientiem ar CF ir jauznem taukos
skistosie vitamini (A, E, D, K), jo aizkunga dziedzera mazspg&jas dé| So vitaminu uzsiuksanas ir

traucéta [18; 39].
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