Varfor tas PKU-provet?
PKU-provet ér ett blodprov som tas pa alla
nyfodda barn 1 Sverige. Syftet ér att hitta
barn med négon av ett antal ovanliga men
allvarliga medfodda sjukdomar som gér att
behandla och dér en tidig diagnos ir viktig
for prognosen. Behandlingen bestar
vanligen av mediciner eller en speciell kost
ddr man utesluter &mnen som kroppen inte
kan ta hand om.

De 24 sjukdomar som ingar i screeningen
Arginasbrist * Argininosuccinatlyasbrist
Betaketotiolasbrist * Biotinidasbrist « CACT-brist
Citrullinemi » CPT I och 2 brist » Fenylketonuri
Galaktosemi * Glutarsyrauri typ 1 och typ 2

Homocystinuri * Isovaleriansyrauri « LCHAD-brist
MSUD » MCAD-brist « Medfodd binjurebarkhyperplasi

Medfodd skoéldkortelhormonbrist
Metylmalonsyrauri * Primdr karnitinbrist
Propionsyrauri * Tyrosinemi typ 1 « VLCAD-brist

En kort beskrivning av var och en av
sjukdomarna finns pa PKU-laboratoriets
hemsida. Fenylketonuri (PKU) var den
forsta sjukdomen man borjade screena for 1
mitten av 1960-talet, dirav namnet pa
provet.

Hur gar provtagningen till?
Provet tas s& snart som mdjligt efter 48
timmars alder.

PKU-provet tas oftast venost 1 ett blodkarl
pa handryggen eller i armvecket pa barnet.
Om det &r svart att hitta ett bra blodkérl kan
man i stéllet ta blodprovet kapillért 1 hilen.
For att barnet ska kénna sa lite smérta som
mojligt dr det bra om det dr nymatat eller far
lite sockervatten i munnen i samband med
provtagningen.

Vid provtagningen ska alla ringar pa filtrer-
pappersdelen av PKU-remissen fyllas helt
med blod. Blodet méste tringa igenom
filtrerpappret helt. Efter att blodet har torkat
ordentligt skickas provet samma dag till
PKU-laboratoriet for analys. Analyserna ar
klara inom en vecka fran provtagningen.

Remissen fylls 1 av provtagningspersonalen.
Speciellt viktigt dr det att man far med ett
telefonnummer dir familjen kan nas ifall ett
analysresultat ger utslag eller om provet
behdver tas om av andra skil, till exempel
for lite material.

Varfor ska provet tas sa snart

som maojligt efter 48 timmar?
Flera av sjukdomarna vi screenar for ar
akuta sjukdomar 1 amnesomsittningen dér
ett snabbt omhéindertagande kan spela en
avgorande roll. Vissa av dem kan dessutom
maskeras nir barnet borjat dta ordentligt,
vilket ar ett till skél for att man inte bor
vanta for ldnge. Provet far inte heller tas
innan 48 timmars dlder da det okar risken
for falska positiva utslag och eftersom
barnet da till stor del fortfarande delar
mammans blodkemi.

Metabola centra i Sverige
Umed - Norrlands Universitetssjukhus
Uppsala - Akademiska Sjukhuset

Stockholm - Karolinska Universitetssjukhuset
Goteborg - Sahlgrenska Universitetssjukhuset
Lund - Skanes Universitetssjukhus

Vad hander om nagot

analysvarde inte ar normalt?
Om ett prov ger utslag i screeningen ringer
en barnldkare till familjen och kallar barnet
for kontroll. Det dr viktigt att kinna till att
provsvaret inte dr en diagnos 1 sig sjdlvt.
Manga barn som kallas till kontroll visar sig
vara fullt friska.

Bland de runt 115 000 barn som fods 1
Sverige varje ar ar det sammanlagt mellan
80 och 100 som har nagon av sjukdomarna
som ingér i screeningen. Dessa barn
behandlas av barnlidkare pa hemorten, oftast
i samarbete med specialistteam vid nagot av
Sveriges metabola centra.



Vad hander med provet sen? N .
Nir analyserna ér klara sparas blod- Ciiie W ¥
provet i en biobank — PKU-biobanken. oSS

Provet sparas dels for att kunna
omanalysera det — en kvalitetskontroll,
och dels for utveckling av nya och
forbattrade analysmetoder. Om en ldkare
misstdnker att en patient blivit sjuk pa
grund av ndgot som hdnde under foster-
livet, till exempel en infektion, &r
PKU-provet ovirderligt for att séker-

stillla diagnosen. PKU-biobanken dr I N fo 'm atl on om

dessutom en unik resurs for etikprovad

forskning, nyfoddhetsscreening
Personer fodda efter 1 januari 1975 har kAROLI NSKA med P KU -provet

sitt PKU-prov sparat i biobanken. I dag

finns cirka fyra miljoner prover sparade. Universitetslaboratoriet
De uppgifter vi sparar &r mammans

namn och personnummer, barnets

personnummer eller fodelsedatum och

kon, provtagningstidpunkt, graviditets-

langd samt forlossningsklinikens namn.

Karolinska Universitetssjukhuset
Centrum for Medfoédda Metabola Sjukdomar

Urtrade ur PKU-biobanken

Vardnadshavare som inte samtycker till att deras
barns prov sparas i PKU-biobanken, eller vuxna
som vill begéra urtrdde, begar kassering skrift-
ligen genom att skicka in en sa kallad Nej-talong.

Talongen finns tillgénglig for nedladdning via
rubriken ”Allménhet” pd www.biobanksverige.se Centrum for Medfodda Metabola Sjukdomar \
Den kan édven rekvireras fran: Bl laboratonicn
Stockholms Medicinska Biobank www.karolinska.se/pku
Norra Stationsgatan 69, Box 22550

140 22 Stockholm
Version 201603 -.JJL

VI AR EN DEL AV |
STOCKHOLMS

LANS LANDSTING




