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I.Cél 7. feladat

A velesziiletett anyagcsere betegségek
djszilottkori sziirésének
korszer(sitése.

Attérés a tandem témegspektrogrdfids
vizsgdlatra - évi 48-50 gyermek
betegsége ismerheté fel (100ezer
sziiletésbal).

2007 . oktoberétél megindult.



26 anyagcsere-betegseget szurunk

Amindésav anyagcsere zavarok:.

Fenilketonuria

Javorfaszorp betegség

Tirozinémia I, Il tipus

Citrullinémial|

Arginoszukcinat aciduria

Homocisztinuria

Zsirsav oxidacios zavarok:

Rovid-lancu acil-CoA dehidrogenaz
hiany

Kozeép-lancu acil-CoA dehidrogenaz
hiany

Hosszu-lancu hidroxi-acil-CoA
dehidrogenaz hiany

Nagyon hosszu-lancu acil-CoA
dehidrogenaz hiany

Multiplex acil-CoA dehydrogenaz hiany

Karnitin-palmitoil tanszferaz hiany

Karnitin transzport zavara (CT)

Organikus savak
metabolizmusanak zavarai:
Béta-ketotiolaz hiany

Glutarsav acidémia, 1 tipus (GA-I)
Isovaleriansav acidémia (IVA)
Metilmalonsav acidémia (MMA)
Propionsav acidemia (PA)
3-Hidroxi-3-metilglutaril-CoA liaz
hiany (HMG)

3-Metilkrotonil CoA karboxilaz hiany
(MCC)

Multiplex karboxilaz hiany (MCD)
Endokrin és egyéb anyagcsere
zavarok:

Hipotireozis

Galaktozémia

Biotinidaz hiany



VIIl. Cel: Régionként komplex gyermek-
rehabilitacios ellatas kialakitasa, feltételeinek
megteremtése

1. Fel kell meérni az ellatas iranti valos
sziikségleteket ¢s 6ssze kell vetni a megléevé
ellatasi lehetoségekkel.

Eddigi torténések:
Helyzetfelmérést végzett az OGYEIL és az ANTSZ

a gyermekkordak rehabilitdcids elldtdsanak
jelenlegi gyakorlatdrdl.



2. Ki kell epiteni orszagosan az egyetemi gyermekklinikakhoz, az
Orszagos Rehabilitacios Intézethez, illetve gyermek-intenziv
osztalyos hatterrel is rendelkez6 megyei korhazhoz csatlakoz6 20-
40 agyas gyermek-rehabilitaciés osztalyokat. A regios kbzpontok
feladata lesz a kisebb, lakohelyhez kbzeli ellatok - beleértve civil
szervezeteket is - szakmai iranyitasa, felligyelete és képzése is.

3. A gyermekek rehabilitacio iranti igény 90-95%-ban jaréobeteg
ellatasi formaban megvalosithato, ezért ki kell épiteni a lakohely-
kozeli ellatasi strukturat, mely a gyermekek szempontjabol
kulbnbésen nagy a jelentéseqgu

Eddigi torténések:
Tanulmany késziilt a gyermek-rehabilitdcié regiondlis
szint( struktdrajarol és miikodéseral.

A debreceni egyetemen 6ndllé gyermekrehabilitacios
tanszék létesiilt.

A MRE Bethesda Gyermekkdrhazdban és
Zalaegerszegen a megyei korhaz gyermekosztdlydnak
kereteben gyermekrehabilitdcios részleg nyilt meg.



4. Oszténbzni kell a gyermekgyodgyéasz orvosokat az orvosi
rehabilitacios szakvizsga megszerzesere,

Eddigi torténések:

Megtortént az ondllé gyermek-rehabilitdcios szakvizsga
feltételeinek kidolgozasa.

Az alapelldatdsban dolgozok érdeklédést mutatnak
jartassdg megszerzésére.

Rehabilitdcidés szakvizsga-eldkészité tanfolyam
gyermekgydgydszok réeszére tanfolyam szervezése és
tdmogatasa /OM,OGYEL DOEC Tanszék/ évente 2005
6ta.

Megindult a szakorvosok vizsgdztatadsa is.



5. Felul kell vizsgalni a gyermek-rehabilitacio, intenziv gyermek-rehabilitacio
jelenlegi finanszirozasat, és a szlikséges valtoztatasokra javaslatot kell
tenni.

Eddigi torténések:

KidoI?o,zésr'a keriiltek a gyermek rehabilitdcié minimum
feltételei (Rehabilitdciés és a Csecsemd és
Gyermekgyogydszati Szakmai Kollégiumok). A sziilok

bevondsdra (finanszirozott osztdlyos felvétel) javaslatot
tettek.

Gyermek-rehabilitacié teriletén az aldbbi témakban
késziiltek szakmai iranyelvek a DEOEC Orvosi
Rehabilitdcid és Fizikdlis Medicina Tanszéke és az
Orszagos Gyermekegészségligyi Intézet
egyuttmikodésevel.

1. Gyermekkori obezitds rehabilitdcidja

2. Idiopathias scoliosis rehabilitdcidja

3. Asthma és cystas fibrosis rehabilitdcidja
4. Cerebralis paresis rehabilitacidja

Az ellatok segitésére adatbdzist készitett és mikodtet az
OGYET a fogyatékos gyermekeket ellato intézményekrol és
szervezetekrol



I.Cél 13. feladat

Ujszilottkori hallas- és latassziirések
egységes modszertandnak biztositdsa.

Az (j iranyelv 2009-16] kotelezden eldirja az
Ujszilottkori objektiv halldsszlirést -
altaldnos modszerként az otoacusticus
emissziot, mig fokozott kockazat
djszilotteknél a sziiré-BERA-T.

HALLASSZURES
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