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PKU-prov

PKU-prov tas pa alla nyfédda i Sverige sedan mitten av 60-talet. Syftet dr att hitta
barn med nagon av ett antal ovanliga men allvarliga medfédda sjukdomar som gar
att behandla och dir en tidig diagnos 4r viktig f6r prognosen.

Om nagot analysvirde inte dr normalt kommer en barnldkare att ringa och kalla H O r S e I t eS t y

ert barn f6r kontroll. Risken att ert barn skulle ha nigon av de hir sjukdomarna ar

mycket liten. Av de cirka 100 000 barn som f6ds varje ar i Sverige ér det cirka 60- P OX_S C r e e n i n g

70 som har nagon av sjukdomarna som ingar i testet.

Frin bérjan testade man bara fér sjukdomen fenylketonuri (PKU) men antalet O C h P K U - p r O V
sjukdomar i testet har uttkats flera ganger tack vare allt bittre metoder. En aktuell

lista 6ver de sjukdomar som f6r nirvarande testas £f6r finns under rubriken - an

"PKU-provet” pa Centrum fér Medfédda Metabola Sjukdomars webbplats fo r n yf O d d a
www.karolinska.se/CMMS. Dir kan ni dven hitta ytterligare information om

PKU-provet.

Provet ska tas sa snart som méjligt efter 48 timmars dlder. Ndgra droppar blod
samlas upp pi ett filtrerpapper, fir lufttorka och sinds till PKU-laboratoriet f6r
analys. Analysresultaten ir firdiga inom en vecka. Ibland ricker inte provet for
analyserna och da maste vi be om ett nytt prov. Efterat sparar vi provet for
kompletterande analyser, kvalitetssikring och metodutveckling. Provet kommer
ocksd att vara tillgingligt f6r etikprévade forskningsprojekt. Provet férvaras och
hanteras i enlighet med biobankslagen.

Utgava: januari 2016

Oron- nésa- hals- och hudkliniken Broschyren kan bestéllas inléast pa cd,

Barn- och ungdomskliniken i punktskrift eller pa lattlast svenska.
Kontakta kommunikationsavdelningen

PKU-laboratoriet via véxeln 0470 58 80 00.

Karolinska Universitetssjukhuset



Horseltest

Region Kronoberg erbjuder horseltest av nyfédda. Syftet dr att uppticka
hérselnedsittning tidigt i livet, sa att hjalpmedel kan sittas in och ge
forutsittning f6r en god sprakutveckling.

Hur gar det till?

Metoden ir vilbeprévad och kallas OAE - OtoAkustiska Emissioner. En liten
propp med sindare och mikrofon sitts i barnets horselgang. Ett klickljud av
diskanttyp skickas och da harcellerna i innerdrat reagerar bildas ett svagt ljud
som tas upp av mikrofonen. Ett OEA-svar har d4 registreras som talar for att
hérseln sannolikt dr normal. Undersékningen dr snabb, smirtfri och ofarlig.

Nar och var?
Alla nyfédda i Kronoberg erbjuds detta test, normalt fére hemging eller i
samband med aterbesok da dven PKU-prov ska tas, lds mer pi baksidan.

Vad hander senare?

Aven om det nyfédda barnet har normal hérsel kan hérselproblem uppkomma
senare, framfor allt till £6]jd av mellandrekatarr. Det dr ddrfor viktigt att vara
uppmirksam pd barnets horsel- och sprakutveckling.

Om resultatet inte blir det vi vill?

Hos ett litet antal barn blir svaret inte det 6nskade, men de flesta av dem har
inda normal hérsel. De tekniska forutsittningarna vid métningen kan péaverka
resultatet, till exempel om barnet har fostervatten eller fosterfett kvar i
hérselgingen. Skulle resultatet bli otillfredsstillande gors testet om.

Endast hos 1-2 av 1000 nyfédda barn finner man en medfédd horselskada.
Dessa barn £6ljs upp vid audionommottagningen pa Centrallasarettet Vixjo.

Har du fragor? Kontakta barnaudionom pé éron, nisa- halskliniken
tel 0470-58 73 54 mandag-fredag klockan 11-12.

POX-screening

POX-screening innebir att vi kontrollerar barnets syresittning och cirkulation i
héger hand och ena foten med hjilp av en speciell apparat. Undersdkningen 4r
snabb och helt smartfri f6r barnet. Helst vill vi géra denna undersékning nagon
gang mellan 6 och 24 timmars alder men den gir att gora bade tidigare och
senare. Den ska goras innan hemging fran BB.

Anledningen till POX-screeningen dr att vi inte hittar alla barn med allvarligt
hjirtfel i den vanliga barnlakarundersdkningen. Den hir undersékningen
hjilper oss att identifiera fler barn med allvarligt hjirtfel innan de far symtom.

Har ni nagra fragor dr ni vilkomna att prata med barnmorska eller med
barnlikare i samband med barnundersékningen.
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