S,
. GUS —“‘;

Oficjalne statystyki SDG - wskazniki dla priorytetow krajowych

Nazwa wskaznika

Cel Zrownowazonego
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Jednostka prezentaciji
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3.3.d Odsetek noworodkéw objetych badaniami przesiewowymi w kierunku
rzadkich wad metabolizmu

Cel 3. Dobre zdrowie i jakos¢ zycia

Zwiekszenie wykrywalnosci chordb we wczesnych stadiach rozwojowych oraz
zwiekszenie dostepu do nowoczesnych terapii

Udziat liczby noworodkéw objetych badaniami przesiewowymi w kierunki wykrywania
rzadkich wad metabolizmu w ogdlinej liczbie noworodkéw w danym roku kalendarzowym.

procent

ogotem

Za noworodka uwaza sie dziecko od momentu urodzenia do 27 dnia zycia.

Badanie przesiewowe w kierunku rzadkich wad metabolizmu to rodzaj badania
strategicznego, ktére przeprowadza sie w celu wykrycia choréb metabolicznych (ktére
nie dajg charakterystycznych objawdw klinicznych w pierwszych miesigcach zycia
dziecka), a tym samym rozpoczecia wczesnego leczenia, aby zapobiec powaznym
nastepstwom choroby w przysztosci. Pozwala to na obnizenie kosztéw zwigzanych z
pdzniejszg diugotrwatg rehabilitacjg (w wyniku zbyt péznego rozpoznania choroby).
Do rzadkich wad metabolicznych naleza:

MCAD (Deficyt dehydrogenazy Sredniotancuchowych kwaséw ttuszczowych) z
czestoscig 1 : 9 000 - 15 000

LCHAD (Deficyt dehydrogenazy dtugotancuchowych kwasow tluszczowych) z czestoscig
1:180 000

Kwasica glutarowa typ | z czestoscig 1 : 50 000

Deficyt karboksylazy propionylowej z czestoscig 1 : 50 000

Kwasica propionylowa z czesto$cig 1 : 125 000

Ostra kwasica metylomalonowa z czestoscig 1 : 180 000

Ostra kwasica metylomalonowa wrazliwa na witamine B12 z czestoscig 1 : 120 000
MCC (Deficyt karboksylazy 3-metylokrotonylowej CoA) z czestoscig 1 : 50 000

Deficyt dehydrogenazy krotkotarncuchowych kwasoéw ttuszczowych z czestoscig 1 : 180
000

Niedobdr liazy metyloglutarylowej z czestoscig 1 : 360 000
MSUD (choroba syropu klonowego) z czestoscig 1 : 90 000

Ministerstwo Zdrowia

Dane roczne; od 2011 r.
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https://sdg.gov.pl/statistics_nat/3-3-d/
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