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Af hverju parf ad gera blodrannsoknir a
nyfaeddu barni minu?

Blodrannsoknir eru gerdar & 6llum nyfaeddum bérnum til pess ad ganga ur skugga um
hvort pau hafi sjaldgafa en stundum mjog alvarlega medfeedda efnaskiptasjikdéma.

Vid faedingu virdast bérn med pessa sjikdoma fullkomlega edlileg, en ef sjtikdémarnir eru
ekki uppgdtvadir og medhondladir nogu snemma, geta peir haft alvarlegar dafturkraefar
afleidingar eins og skerta greind, haegan voxt, 6edlilega starfsemi liffeera og jafnvel dauda.

Hvernig verdur barnid mitt rannsakad?

Ljosmadir eda annar heilbrigdisstarfsmadur mun stinga i hael barnsins og ldta nokkra
bloddropa drjtipa f sérstakan perripappir. Perripappirinn er sidan sendur til melinga 4
rannsoknastofu { nyburaskimun & Landspitalanum.

Hvenaer er synid tekid?
Blodsynid skal taka 48-72 kist. eftir faedingu.

Hver er tilgangur blédrannséknarinnar?

Med rannsoknunum er verid ad kanna eftirfarandi:

e Hvort barnid getur brotid nidur og umbreytt feduefnum
(fituefnum og amindsyrum) & edlilegan hatt.

e Starfsemi skjaldkirtilsins.
e Starfsemi nyrnahettna

Hvernig og hvenar er latid vita um nidurstédur
rannséknarinnar?
Ef nidurstodur eru ad einhverju leyti 6edlilegar mun sérfraedingur Barnaspitala Hringsins

hafa samband vid pig/foreldra og greina fré nidurstédunum ésamt frekari rannséknum og
medferd ef til kemur.

Af hverju parf ad endurtaka rannséknina?
Ef endurtaka parf rannséknina pydir pad ekki ad barnid itt sé med tiltekinn sjikddm.

Stundum parf ad endurtaka rannséknina vegna pess ad:
e Barnid hafdi ekki nad réttum aldri fyrir synatékuna.

e Synid var ekki rétt tekid.
e Fyrstu rannsoknanidurstodur voru oljosar.

e Modir eda barn hafa ef til vill fengid Iyf, sem geta truflad maelinguna.

Hvernig eru pessir sjiilkdomar medhondladir?

Um er ad reeda marga sjikddma og getur medhondlunin verid mismunandi, t.d sérstakt
matareedi, hormaénagjof eda lyfjagjof. '

Ef barnid pitt hefur slikan sjukdom er mikilveegt ad hefja
medhéndlun eins fljott og unnt er.

Hvernig get ég aflad mér frekari upplysinga
um nyburaskimun?

Hjd barnaleknum og heimilisleknum i ungbarnaeftirliti, leeknum og ljésmaedrum f
madravernd, barnaleknum & Barnaspitala Hringsins eda sérfreedingum & erfda- og
sameindalaknisfreedideild Landspitala. Simi & Landspitala: 543-1000. Einnig mad finna
margvislegar upplysingar um nyburaskimun (Newborn Screening) & pessari heimasidu:
http://genes-r-us.uthscsa.edu/



