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Pri ro je ne mot nje pre sno ve
v obdob ju novo ro jen~ ka

In born Errors of Meta bo lism in Neo na tal Period

IZVLE^EK

KLJU^NE BESEDE: pri ro je ne mot nje pre sno ve, kli ni~ na sli ka v neo na tal nem obdob ju, diag no sti ka

Ka dar pri akut no in te` je obo le lem novo ro jen~ ku nima mo zanes lji ve diag no ze, mora mo pomi -
sli ti tudi na mo` nost pri ro je ne mot nje pre sno ve. Poleg skrb ne anam ne ze in natan~ ne ga kli -
ni~ ne ga pre gle da so za diag no zo potreb ni tudi bio ke mi~ ni in mole ku lar no gene ti~ ni testi.
Osnov ne diag no sti~ ne prei ska ve krvi (kom plet na krv na sli ka, elek tro li ti, glu ko za, mikroa cido -
baz no rav no te` je, krea tin -ki na za, tri gli ce ri di, lak tat in amo niak) ter uri na (glu ko za, belja ko -
vi ne in keton ska tele sa) nam dajo prve infor ma ci je o vrsti pre snov ne mot nje, kar ter ja nadalj njo
spe ci fi~ no diag no sti ko. Vse meta bo li~ ne bolez ni sku paj zaje ma jo naj manj 1 % vseh novo rojen~ -
kov, kar bi za Slo ve ni jo pome ni lo oko li 200 otrok let no. Veli ka ve~i na otrok s pri ro je no pre -
snov no bolez ni jo osta ne nepre poz na na. Pra vo ~a sna pre poz na va teh bolez ni bi lah ko
v mar si ka te rem pri me ru spro ̀ i la pra vo ~a sno zdrav lje nje. Nor ma len rezul tat neo na tal ne ga
pre se ja nja ne izklju ~u je mo` no sti pri ro je ne pre snov ne bolez ni, saj z njim odkri va mo le ome -
je no {te vi lo teh bolez ni.

ABSTRACT

KEY WORDS: inborn errors of metabolism, clinical presentation in neonatal period, diagnostics

Inborn errors of metabolism must always be considered in the differential diagnosis of an
acutely ill newborn when there is no obvious alternative diagnosis. In addition to a thorough
assessment of the medical history and clinical examination of the patient, the diagnosis requires
specialised diagnostic testing, including biochemical and molecular tests. The basic diagnostic
tests of blood (full blood counts, electrolytes, glucose, acid-base status, creatine kinase, triglyc-
erides, lactate and ammonia), as well as of urine (urine dipstick test for glucose, protein and
ketone bodies) will provide a first impression as to whether an inborn error of metabolism
may be likely. If such a disorder is suspected, specific metabolic testing should be initiated.
Metabolic diseases affect approximately 1% of all newborns in total (i.e. 200 in Slovenia). Most
of them remain unrecognised during the neonatal period. A normal result of a screening pro-
gramme for newborns does not preclude the diagnosis of an inborn error of metabolism,
because one can only screen for a limited number of inborn errors of metabolism.
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le nja lah ko raz lo ̀ i mo s she mo hipo te ti~ ne bio -
ke mi~ ne reak ci je, kot je pri ka za na na sli ki 1 (1).

Reak ci ja je lah ko pre ki nje na na raz li~ nih
mestih:

• Nes po sob nost sub stan ce A vsto pi ti sko zi
celi~ no mem bra no v celi co (obo le nje Hart -
nup – nes po sob nost trip to fa na vsto pi ti
v celi co).

• Pomanj ka nje enci ma a lah ko pov zro ~i bole -
zen zara di kopi ~e nja pre kur zor ja A, kot se
doga ja pri galak to ze mi ji, kjer se zara di
pomanj ka nja enci ma galak to za-1-fos fat
uri dil trans fe ra ze kopi ~i galak to za-1-fos fat.

• Pomanj ka nje enci ma a je lah ko pove za no
tudi z nasta ja njem alter na tiv nih pro duk -
tov, nasta lih iz pre snov kov veli kih koli ~in
pred stop nje sub stan ce A. Pri mer je fenil -
ke to nu ri ja z nasta ja njem veli kih koli ~in
fenil ke to nov. Zara di pomanj ka nja enci -
ma feni la la nin hidrok si la ze, ki pre tvar ja
feni la la nin v tiro zin, pri de do kopi ~e nja
feni la la ni na in nje go vih pre snov kov.

• Pomanj ka nje kon~ nih pro duk tov pre sno -
ve, kot se poja vi pri albi niz mu, kjer gre za
mot njo v tvor bi mela ni na (C na sli ki 1).

• Pomanj ka nje pozi tiv ne povrat ne kon tro le.
Do tega pri de, ko kon~ ni pro dukt pre -
snove ne izklo pi ozi ro ma zavre nasta ja nja
hor mo na. Tak {en pri mer je adre nal na
hiper pla zi ja. Pomanj ka nje kor ti zo la zara -
di encim ske ga blo ka je vzrok pomanj kljive
inhi bi ci je nasta ja nja adre no kor ti ko trop -
ne ga hor mo na s posle di~ no hiper pla zi jo
nad led vi~ ne `le ze (2).

Ker v ~lo ve{ kem tele su obsta ja veli ko {te vi lo
belja ko vin z naj raz li~ nej {i mi funk ci ja mi, je
povsem razum lji vo, da so spre mem be v nji -
ho vih struk tu rah in delo va nju osno va izjem -
ne mno ̀ i~ no sti ded nih pre snov nih bolez ni.
Ta raz no vrst nost se ka`e na funk cio nal ni
rav ni in v odsto pa njih od nor ma le na rav ni
bio ke mi~ nih in dru gih prei skav, pa tudi
v mno ̀ i ci naj raz li~ nej {ih kli ni~ nih slik.

Ded ne bolez ni pre sno ve lah ko deli mo
na raz li~ ne na~i ne:

• gle de na vrsto belja ko vi ne z mote no funk -
ci jo ali gle de na vrsto meta bo liz ma, ki je
pato lo{ ko spre me njen, npr. mot nje pre sno -
ve ma{ ~ob, slad kor jev, ami no ki slin, motnje
nasta ja nja ener gi je v mito hon dri jih itd. (ta -
be la 1);

UVOD
Sku pi no ded nih bio ke mi~ nih obo lenj, pov -
zro~e nih s spe ci fi~ no napa ko v struk tu ri ali
delo va nju belja ko vin skih mole kul, je prvi opisal
Gar rod leta 1896. [te vi lo odkri tih in pojas nje -
nih ded nih pre snov nih bolez ni nara{ ~a sklad -
no z raz vo jem moder nih prei sko val nih teh -
nik (1). Glav na spe ci fi~ nost ded nih bolez ni
pre sno ve je nji ho va pato ge ne za (spre mem ba
gena, ki vodi v spre mem bo pro tei na, ta v bio -
ke mij sko mot njo, ta pa vodi v raz voj kli ni~ne
sli ke) (1). Neka te re mot nje meta bo liz ma ne
pov zro ~a jo kli ni~ nih poseb no sti (hi sti di ne mi -
ja), za dru ge pa so zna ~il ne te` ke raz voj ne
mot nje (fe nil ke to nu ri ja). Ve~i na med nji mi se
dedu je avto som no rece siv no, neka te re so
veza ne na spol (Hun ter jev sin drom, obo le nje
Lesch-Nyhan, Men ke sov sin drom in pomanj -
ka nje orni tin tran skar ba mi la ze) (2).

Kljub temu da so posa mez ne pre snov ne
bolez ni red ke, pred stav lja jo kot sku pi na pomem -
ben raz log obo lev no sti novo ro jen~ kov. Pred
rojs tvom je plod obi ~aj no za{ ~i ten pred bole -
zen ski mi u~in ki pre snov ne bolez ni z u~in ko -
vi tim delo va njem poste lji ce, ki zago tav lja
ener gi jo in odstra nju je tok si~ ne pre snov ke.
Mno ge pre snov ne bolez ni se raz kri je jo {ele
v prvih dneh po rojs tvu. Nji hov pojav je naj -
ve~ krat pri krit. Pri novo ro jen~ ku z nes pe cifi~ -
ni mi simp to mi, ki jih ne more mo poja sni ti,
je tre ba ved no pomi sli ti na mo` nost presnov -
ne bolez ni (1, 2).

Ne ka te re pri ro je ne pre snov ne bolez ni
lah ko diag no sti ci ra mo kli ni~ no {e v asimp to -
mat ski fazi ali v zgod nji akut ni fazi. Naj bo lje
je, ~e jih odkri je mo {e v asimp to mat ski fazi
s postop ki pre se ja nja v neo na tal nem obdob -
ju (2–5). Pra vo ~a sna pre poz na va teh bolez -
ni bi lah ko v mar si ka te rem pri me ru spro ̀ i la
pra vo ~a sno zdrav lje nje (1, 2). Pre snov na obo -

A A B C

Celi~na membrana

Encim a Encim b

Sli ka 1. Pred sta vi tev pre snov nih poti z nega tiv no vzvrat no zan ko (2).
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• gle de na posle di ce pato lo{ kih pro ce sov pre -
sno ve – v sku pi no, kjer je pri{ lo do zastrupi -
tve zara di kopi ~e nja pre snov kov, in v skupi -
no, kjer je v ospred ju pomanj ka nje ener gi je
vzrok pre snov nih motenj (ta be la 2).

PREGLED MOTENJ PRESNOVE
NOVOROJEN^KOV
Med pre snov ni mi mot nja mi ma{ ~ob se ome -
nja ta pred vsem Mb. Gauc her in Mb. Wol man.
Mb. Gauc her ozna ~u je pomanj ka nje lizosom -
ne glu ko ce re bro zi da ze in posle di~ no kopi ~e -
nje glu ko ce re bro zi dov v vis ce ral nih orga nih.
Opi sa ne so tri kli ni~ ne obli ke. Prevla du jo ~i
simp to mi pri tipu 1: hepa tos ple nome ga li ja,
ane mi ja, trom bo ci to pe ni ja, spre mem be na
kosteh. Tip 2 pa ozna ~u je hepa tos ple no me -
ga li ja z nevro lo{ ki mi simp to mi. Tip 3 je podo -
ben tipu 2, le da nevro lo{ ki simp to mi po~asne -
je napre du je jo. Mo` no je uspe {no zdrav lje nje
z manj ka jo ~im enci mom.

Po manj ka nje enci ma kisle lizo som ne lipa -
ze je zna ~il no za Mb. Wol man. Kli ni~ no se ta
mot nja v pre sno vi ma{ ~ob ka`e kot: dri ske ̀ e
v obdob ju dojen~ ka, stea to re ja, hepa tos ple -
no me ga li ja, nena pre do va nje, kal ci fi ka ci je
v nad led vi~ nih `le zah. Smrt pogo sto nasto -
pi `e v prvem `iv ljenj skem letu. Med muko -
po li sa ha ri do za mi se naj po go ste je ome nja jo
Mb. Hur ler, Mb. Hun ter in Mb. San fil i ppo. Mb.
Hur ler ozna ~u je pomanj ka nje enci ma alfa-idu -
ro ni da ze. V lizo so mih raz li~ nih tkiv se kopi -
~i jo polraz gra je ni muko po li sa ha ri di. Simp to -
mi Hur ler je ve muko po li sa ha ri do ze so: umska
zao sta lost, sla bo vid nost, defor ma ci je okost ja,
spre mem be na sr~ nih zaklop kah. Za Hun ter -

Pre sno va ma{ ~ob Pre sno va oglji ko vih Pre sno va ami no ki slin Mi to hon drio pa ti je Mu ko po li sa ha ri do ze
hidra tov

GM-1-gan glio zi do za ga lak to ze mi ja fe nil ke to nu ri ja po manj ka nje kar bok si laz Mb. Hur ler

Mb. Gauc her fruk to ze mi ja hi pe ra mo nie mi ja po manj ka nje kom plek sa Mb. Hun ter
Mb. Wol man piru vat dehi dro ge na ze

mot nja v pre sno vi ne ke to ti~ na po manj ka nje cito krom Mb. San fi lip po
dol go ve ri` nih hiper gli ci ne mi ja c-ok si da ze
ma{ ~ob nih kislin

mu ko li pi do ze, sia li do za, oli go sa ha ri do ze,
psev do hur ler mano zi do za, fuko zi do za

Ta be la 1. Pomemb ne mot nje pre sno ve novo ro jen~ kov (3). GM-1 – monosialotetrahexosylgangliosode, Mb. – Morbus.

je vo bole zen je zna ~il no pomanj ka nje encima
idu ro nat-2 sul fa ta ze. Kli ni~ na sli ka je podob -
na Hur ler je vi bolez ni, le umska zao sta lost je
bla` je obli ke in ni o~e snih spre memb. Pomanj -
ka nje enci mov sul fa mi da ze, alfa-N-ace til -
gluko za mi da ze in acetil-koencim-a A je zna -
~il no za Mb. San fil i ppo. V ospred ju kli ni~ ne
sli ke muko po li sa ha ri do ze San fil i ppo so te`ki
nevro lo{ ki simp to mi: od 3. leta naprej pro pa -
da nje moto ri ke in govo ra, agre siv no vede nje
in kasne je spa sti~ na tetra pa re za. Pre snov ne
bolez ni lah ko deli mo tudi gle de na posle di -
ce pato lo{ kih pro ce sov pre sno ve – v sku pi no,
kjer je pri{lo do intok si ka ci je zara di kopi ~e -
nja pre snov kov, in v sku pi no, kjer je v ospred -
ju pomanj ka nje ener gi je vzrok pre snov nih
motenj (ta be la 2) (3). Kli ni~ ne sli ke so lahko
gle de na posle di ce pre snov ne mot nje izjem -
no te` ke, s poja vom simp to mov ̀ e v prvih ted -
nih po rojs tvu, ali pa bla ge, ko se simp to mi
pojav lja jo kasne je v otro{ tvu ali {ele v odrasli
dobi (6, 7).

Pre snov ne mot nje zara di Pre snov ne mot nje zara di
intok si ka ci je z nako pi ~e ni mi pomanj ka nja ener gi je
pre snov ki

ga lak to ze mi ja mot nje glu ko neo ge ne ze
pre snov ne mot nje mot nje oksi da ci je 
ureaz ne ga ciklu sa ma{ ~ob nih kislin
fruk to ze mi ja mi to hon drij ske mot nje
ti ro zi ne mi ja
leu ci no za
or gan ske aci do pa ti je

Ta be la 2. Pato fi zio lo{ ka raz de li tev motenj pre sno ve (3).
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Za stru pi tve zara di kopi ~e nja
stru pe nih pre snov kov

Do kli ni~ ne sli ke akut ne ali suba kut ne zastru -
pi tve v obdob ju novo ro jen~ ka pri de v tistih
pri me rih pri ro je nih pre snov nih bolez ni, kjer
se kopi ~i jo stru pe ni pre snov ki. Kli ni~ na sli ka
je povsem podob na tisti pri neo na tal ni sep -
si. Ker je veli ko teh motenj pre sno ve mo` no
zdra vi ti, je izjem no pomemb na zgod nja in
pra vil na diag no za. Vodil ni labo ra to rij ski rezul -
ta ti so: meta bo li~ na aci do za, hipe ra mo nie mi -
ja in keto za.

Ener get ski pri manj kljaj

Kli ni~ na sli ka obo le nja pre sno ve, kjer je zara -
di napa ke pri cito plaz mat ski in mito hon drij -
ski proi zvod nji ener gi je pri za de tih veli ko
organ skih siste mov, je raz no li ka. Opa zu je mo
lah ko: kon vul zi je, kar dio mio pa ti jo, mi{i~ no
sla bost, hepa to pa ti jo, tubu lo pa ti jo. Kljub raz -
no li ko sti pri me rov naj ve~ krat opa zu je mo
gene ra li zi ra no hipo to ni jo (7). Mo` nost zdrav -
lje nja je v tej sku pi ni bis tve no manj {a (7). Med
labo ra to rij ski mi izvi di so v ospred ju keto ti~ -
na in neke to ti~ na hipo gli ke mi ja in meta bol -
na aci do za.

Struk tur ne spre mem be orga nov

V sku pi ni pri ro je nih bolez ni, kjer je mote na
pre sno va makro mo le kul, pri de tudi do ve~ -
jih struk tur nih spre memb na orga nih. Opazu -
je mo pred vsem dis pla zi jo ske le ta, diz mor fi jo
obra za in hepa to pa ti jo (7). Pri me ri motenj
v tej sku pi ni so: lizo so mal ne bolez ni (mu ko -
po li sa ha ri do ze, gan glio zi do ze, sia li do za), pri -
ro je na mot nja gli ko zi li ra nja, perok si so mal ne
mot nje (sin drom Zell we ger) in mot nje sin te -
ze hole ste ri na (sin drom Smith-Lem li-Opitz).

La bo ra to rij ski izvi di so v tej sku pi ni nes -
pe ci fi~ ni. Za postav lja nje diag no ze so potreb -
ne poseb ne prei ska ve s podro~ ja encim ske
diag no sti ke in mole ku lar ne gene ti ke (7).

La bo ra to rij ski rezul ta ti

Me ta bol na aci do za

Zni ̀ a ne vred no sti p H, HCO3
– in paCO2 in

vred nost anion ske vrze li manj kot 20 opo zar -
ja jo na mo` nost pri ro je ne mot nje pre sno ve.
Zvi {a ne vred no sti anion ske vrze li opa zu je mo

tudi v pri me ru prve ga poja va slad kor ne bolez -
ni tipa 1, motenj glu ko neo ge ne ze, organ skih
aci do pa tij in pri raz nih zastru pi tvah (7).

Lak ta ci do za

Pri vred no stih lak ta ta ve~ kot 2,1 mmol/l
v krvi pomi sli mo na pri ro je ne pre snov ne bolez -
ni (mot nje v oksi ge na ci ji dol go ve ri` nih ma{ -
~obnih kislin, organ ske aci do pa ti je, mot nje
glu ko neo ge ne ze, mot nje v pre sno vi bio ti na in
fos fat dehi dro ge naz ne ga kom plek sa) ali na
napa ke pri odvze mu krvi.

Hi pe ra mo nie mi ja

Hi pe ra mo nie mi ja ved no pome ni urgent no
sta nje. Nevro lo{ ke posle di ce so odvi sne pred -
vsem od pra vo ~a sno za~e te ga zdrav lje nja in
hitre ga zni ̀ a nja kon cen tra ci je amo nia ka
v krvi. Kadar je kon cen tra ci ja amo nia ka v krvi
ve~ kot 500 µmol/l in tra ja nje dlje kot 24 ur,
je poleg zdra vil (ar gi nin, natri jev ben zoat in
natri jev fenil ace tat) potreb na obrav na va
v eno ti za inten ziv no tera pi jo tudi s hemo -
diali zo. Vzro ki za hipe ra mo nie mi jo so poleg
pri ro je nih pre snov nih bolez ni (mo te no delo -
va nje ureaz ne ga ciklu sa, orga noa ci do pa ti je)
lah ko tudi raz ne vrste odpo ve di jeter, pre -
komer na mi{i~ na aktiv nost (npr. epi lep ti~ ni
napad) ali pre hod na hipe ra mo nie mi ja pri {e
odpr tem venoz nem duk tu su (7).

Hi po gli ke mi ja

Po go sto jo opa zu je mo pri prez go daj roje nih
novo ro jen~ kih ali tistih s pre niz ko porod no
te`o za nose~ nost no sta rost in ve~i no ma
pome ni pre hod ni pri la go di tve ni prob lem ob
neza dost ni zalo gi gli ko ge na v jetrih. Pri hiper -
in zu li niz mu pri de poleg hipo gli ke mi je in
pove ~a ne potre be po glu ko zi do zavi ra nja raz -
grad nje ma{ ~ob z zni ̀ a njem pro stih ma{ ~ob -
nih kislin in keton skih teles ob povi {a nju
tri gli ce ri dov. Mot nja glu ko neo ge ne ze (npr.
pomanj ka nje fruk to za-1,6-bi fos fa ta) in gli ko -
ge no ze (npr. tip I in III) vodi jo `e po kraj {i
odteg ni tvi hra ne v izra zi to hipo gli ke mi jo, lak -
ta ci do zo in pra vi lo ma tudi v keto zo. Pri mot -
njah oksi da ci je ma{ ~ob nih kislin pri de po
stra da nju do hipo ke to ti~ ne hipo gli ke mi je
z zvi {a no kon cen tra ci jo ma{ ~ob nih kislin (7).
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Ke to za

Po ve ~a na proi zvod nja keton skih teles se fizio -
lo{ ko poja vi po dalj {em stra da nju, ob oku`bah,
po{ kod bah in ob keto ge ni pre hra ni. Med pri -
ro je ni mi pre snov ni mi bolez ni mi pa se ketoza
poja vi pra vi lo ma v okvi ru pre snov ne ga iztir -
je nja gli ko ge noz, organ skih aci do pa tij, mito -
hon drio pa tij in lev ci no ze. Dife ren cial no  diag -
no sti~ no je tre ba misli ti tudi na ketoa ci do zo
pri slad kor ni bolez ni tipa 1. Pri novo ro jen~ -
ku s keto zo je tre ba obvez no pomi sli ti na mo` -
nost pri ro je ne bolez ni pre sno ve (8).

Kako do diag no ze?

Ne ka te re ded ne bolez ni `e pri prvem pre -
gledu usmer ja jo na pra vil no diag no zo: npr.
novo ro jen ~ek z dvos pol ni mi geni ta li ja mi, kar
opo zar ja na mot njo v pre sno vi spol nih hor -
mo nov in zah te va tudi zara di nevar no sti
adre nal ne kri ze hitro diag no sti ko in po potre -
bi tudi zdrav lje nje. V dru go sku pi no spa da -
jo tiste ded ne pre snov ne bolez ni, ki se tudi
z naj na tan~ nej {im kli ni~ nim pre gle dom izku -
{e ne ga pedia tra ne more jo ugo to vi ti. Neka -
te re od njih je mogo ~e odkri ti z neo na tal nim
pre se jal nim pro gra mom (hi po ti ro za, fenil ke -
to nu ri ja itd). Med tema dve ma sku pi na ma pa
je tret ja – naj ve~ ja, kjer bolez ni ni mogo ~e
odkri ti s pre se ja njem, niti je ni mo` no odkri -
ti s pre gle dom. Pomemb no je, da zdrav nik
pomi sli na te bolez ni, kadar pri bol nem novo -
ro jen~ ku izklju ~i posle di ce pri dob lje nih vzro -
kov (oku` ba, trav ma ali hipok si ja). Tako npr.
te` ko splo {no sta nje novo ro jen~ ka z lev ko ci -
to zo ali lev ko pe ni jo postav lja sum na sep so
in je isto ~a sno zna ~il no tudi za organ ske aci -
du ri je, ki jih sprem lja hipe ra mo nie mi ja (1).

Po seb no pozor nost je zato tre ba pos ve ti -
ti dru ̀ in ski anam ne zi. Ve~i na teh bolez ni se
dedu je avto som no rece siv no. Pomem ben je
poda tek o kon sang vi ni te ti ter nepo jas nje nih
pri me rih mrtvo ro je no sti ali smr ti novo ro jen~ -
kov. Nada lje je pomem ben poda tek o poja vu
bole zen skih zna kov v odvi sno sti od vrste hra -
nje nja, o pri sot no sti zna ~il ne ga vonja ter pri -
sot no sti dismor fi~ nih zna kov. Perok si so mal na
obo le nja (npr. sin drom Zell we ger) ima jo
tipi~ ne pote ze obra za. Kata rak te so sprem lja -
jo ~i zna ki galak to ze mi je. Raz li~ na nara va
bolez ni pre sno ve se odse va v na~i nu, s kate -
rim se pre snov na mot nja kli ni~ no pred sta vi.

Za ~et na labo ra to rij ska diag no sti~ na oce na

Sem sodi jo dolo ~i tev glu ko ze, pro tei nov in
keto nov v uri nu ter v krvi dolo ~i tev glu ko ze,
mikroa ci do baz ne ga rav no te` ja, elek tro li tov,
jetr nih tran sa mi naz, krea tin- ki na ze, tri gli ce -
ri dov, amo nia ka in lak ta ta (7).

Os nov ne in spe ci fi~ ne prei ska ve pre sno ve

Sem spa da jo dolo ~i tev acil kar ni ti na in amino -
ki slin v plaz mi ter organ skih kislin v uri nu (7).
Pomemb no je, da vzo rec krvi odvza me mo
v  fazi akut ne ga poja va zna kov pre snov ne
mot nje in orga ni zi ra mo ana li zo zno traj nekaj
ur. Pomem ben je tudi odvzem vzor ca ob
poslab {a nju ozi ro ma iztir je nju pre snov ne ga
prob le ma in pred vsem pred za~e tim zdrav -
lje njem. Nadalj nja spe ci fi~ na pre snov na diag -
no sti ka naj bo usmer je na cilj no, na pod la gi
kli ni~ ne ga suma. V vsa kem pri me ru je tre ba
iska ti mole ku lar no gene ti~ no potr di tev bio -
ke mi~ ne diag no ze (6).

Neo na tal ni pre se jal ni pro gram

Iz ved ba pre se jal ne ga pro gra ma mora biti
ute me lje na z dejav ni ki, kot so: bole zen je
pomem ben zdravs tve ni prob lem, ima simp -
to mat sko fazo, zanjo obsta ja splo {no spre je -
to in u~in ko vi to zdrav lje nje, raz voj bolez ni je
razum ljiv, na raz po la go je pri mer no ob~ut ljiv
in pri mer no spe ci fi ~en test, pre se jal ni pro -
gram je cenov no u~in ko vit, test ni vzo rec se
pre pro sto odvza me in je spre jem ljiv za bol -
ni ka, obsta ja jo pri po mo~ ki za diag no sti ko in
zdrav lje nje, obve zen je sle di tve ni pro gram.
Pre se jal ni pro gram, ki ga upo rab lja jo v neka -
te rih delih Evro pe, Avstra li je in Zdru ̀ e nih
dr`av Ame ri ke, vse bu je testi ra nja na fenil keto -
nu ri jo, hipo ti r oi di zem, galak to ze mi jo, korti -
kal no adre nal no hiper pla zi jo, cisti~ no fibro zo
in pomanj ka nje sred nje veri` ne acil-koen -
cim-A dehi dro ge na ze. V neka te rih evropskih
dr`a vah tre nut no izva ja jo {e {ir {i neo na tal ni
pre se jal ni pro gram ([vi ca za 6 pre snov nih
bolez ni, Nem ~i ja za 14 bo lez ni, Avstri ja pa kar
za 29 pre snov nih bolez ni) (6). V Slo ve ni ji
zaen krat v obdob ju novo ro jen~ ka testi ra mo
le na fenil ke to nu ri jo in hipo ti ro zo. Na ta
na~in lah ko diag no sti ci ra mo mar si ka te ro
priro je no bole zen pre sno ve `e v obdob ju
novo ro jen~ ka. Neka te re od njih se mani fe sti -
ra jo `e pred izved bo pre se jal nih testov (npr.
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galak to ze mi ja, metil ma lon ska aci du ri ja, napa -
ka v pote ku ureaz ne ga ciklu sa).

ZDRAV LJE NJE
Ko je postav ljen sum na pre snov no bole zen
pri novo ro jen~ ku, je obve zen pos vet s sub -
specia li stom za zdrav lje nje pre snov nih bolez -
ni. Kadar je sum izra zit in novo ro jen ~ek
v sla bem sta nju, je tre ba za~e ti z obrav na vo
takoj in otro ka pre me sti ti v ter ciar ni kli ni~ -
ni cen ter. Novo ro jen ~ek s pre snov no bolez -
ni jo pogo sto potre bu je hitre in u~in ko vi te
ukre pe za sta bi li za ci jo fizio lo{ kih funk cij.

Zdrav lje nje pri ro je nih bolez ni pre sno ve
je raz no li ko in odvi sno od vrste pre snov ne
mot nje. Lah ko teme lji na ome je va nju vno sa
ali na ome je va nju nasta ja nja sub stra ta, ki je
odgo vo ren za reak ci jo, ki ne pote ka nor mal -
no, na nado me{ ~a nju pro duk ta neke reak ci -
je, ki ne pote ka, ali na spod bu ja nju izlo ~a nja
tok si~ nih pro duk tov (s pomo~ jo zdra vil ali dia -
li ze). Nadalj nji postop ki zdrav lje nja so tudi
v obli ki daja nja enci mov, ki pri manj ku je jo, ali
v upo ra bi kofak tor jev enci mov, ki ne delu je -

jo (1). Med novi mi obli ka mi zdrav lje nja so
tudi trans plan ta ci je orga nov in gen sko zdrav -
lje nje. Ob vsem tem so zelo pomemb ni raz -
ni simp to mat ski ukre pi in psi ho so cial na
pod po ra. Pri obrav na vi dru ̀ i ne z otro kom
s pri ro je no pre snov no bolez ni jo je izjem no
pomemb na pra vil na genet ska sez na ni tev.

ZAKLJU^EK
Kljub temu da je vsa ka pre snov na bole zen
sama zase rela tiv no red ka, vse ded ne bolezni
pre sno ve sku paj zaje ma jo naj manj 1 % vseh
novo ro jen~ kov, kar bi za Slo ve ni jo pome ni lo
oko li 200 otrok let no. Veli ka ve~i na otrok s pri -
ro je no pre snov no bolez ni jo pa {e ved no ostane
nepre poz na na. Tudi v naj ra zvi tej {ih de`e lah
sve ta jih odkri je jo le oko li 20 % (1). To pome -
ni, da {e ved no pre ve~ otrok obo le va in umi -
ra zara di nepre poz na nih pre snov nih bolez -
ni. Pra vo ~a sna diag no za omo go ~a veli ko krat
pra vo ~a sno uved bo u~in ko vi te ga zdrav lje -
nja. Pri novo ro jen~ ku z nes pe ci fi~ ni mi simp -
to mi, ki jih ne more mo poja sni ti, je tre ba ved -
no pomi sli ti na mo` nost pre snov ne bolez ni.
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