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МИНИСТЕРСТВО ЗДРАВООХРАНЕНИЯ 

САРАТОВСКОЙ ОБЛАСТИ

П Р И К А З

от                        № 

г. Саратов

Об организации проведения неонатального скрининга на врожденные и (или) наследственные заболевания 
новорожденных детей в Саратовской области
На основании Положения о министерстве здравоохранения Саратовской области, утвержденного постановлением Правительства Саратовской области от 01.11.2007 № 386-П «Вопросы министерства здравоохранения Саратовской области», в целях организации проведения неонатального скрининга на врожденные и (или) наследственные заболевания новорожденных детей, родившихся на территории Саратовской области, в соответствии с приказами Министерства здравоохранения Российской Федерации: от 15.11.2012 № 921н «Об утверждении Порядка оказания медицинской помощи по профилю «неонатология», от 07.03.2018  № 92н «Об утверждении Положения об организации оказания первичной медико-санитарной помощи детям», от 20.10.2020 № 1130н «Об утверждении Порядка оказания медицинской помощи по профилю «акушерство и гинекология», от 21.04.2022 № 274н «Об утверждении Порядка оказания медицинской помощи пациентам с врожденными и (или) наследственными заболеваниями», от 22.03.2006 № 185 «О массовом обследовании новорожденных детей на наследственные заболевания»
ПРИКАЗЫВАЮ:
1. Утвердить:
1.1 алгоритм проведения неонатального скрининга на врожденные и (или) наследственные заболевания (приложение № 1); 
1.2 инструкцию по забору образцов крови у новорожденных при проведении неонатального скрининга и расширенного неонатального скрининга на врождённые и (или) наследственные заболевания (приложение № 2).

2. Главным врачам медицинских организаций, подведомтсвенных министерству здравоохранения Саратовской области, оказывающих медицинскую помощь женщинам в период родов, послеродовом периоде и детям, в том числе новорожденным:

2.1 организовать забор крови у новорожденных на тест-бланки, формирование направлений для забора образцов крови и последующего проведения неонатального скрининга и (или) расширенного неонатального скрининга и доставку образцов крови в медико-генетическую консультацию ГУЗ «СОДКБ» в соответствии с приложениями № 1 и № 2 к настоящему приказу;
2.2 назначить ответственных медицинских работников по проверке тест-бланков на качество забора крови и правильность их заполнения. Копии приказов о назначении ответственных лиц представить в медико-генетическую консультацию ГУЗ «СОДКБ» в срок до 15.12.2022, в случае изменения ответственных лиц представлять копии приказов о внесении изменений в течение трех рабочих дней;

2.3 обеспечить ведение медицинской документации и представление отчетности о количестве новорожденных детей, обследованных на врожденные и (или) наследственные заболевания, в медицинской информационной системе «БАРС»;
2.4 обеспечить представление в МГК ГУЗ «СОДКБ» заявок на тест-бланки для забора крови у новорожденных на очередной год в соответствии с потребностью в срок до 15 декабря текущего года.
3. Главному врачу  ГУЗ «СОДКБ» обеспечить:

3.1 приведение структуры и штатной численности медико-генетической консультации, выполнение функций медико-генетической консультации в соответствии Правилами организации деятельности медико-генетической консультации (центра);

3.2 обеспечение медицинских организаций необходимыми тест-бланками для забора крови в соответствии с ежегодными  заявками медицинских организаций; 

3.3 проведение исследований на пять врождённых и (или) наследственных заболеваний (неонатальный скрининг) в лаборатории неонатального скрининга  МГК ГУЗ «СОДКБ»;

3.4 своевременную доставку тест-бланков с 3 пятнами крови для проведения исследований на тридцать одно врождённое и (или) наследственное заболевание (расширенный неонатальный скрининг) государственное бюджетное учреждение здравоохранения Республики Башкортостан «Республиканский медико-генетический центр» г. Уфа;

3.5 формирование группы новорожденных высокого риска врожденных и (или) наследственных заболеваний; 

3.6 своевременную госпитализацию новорожденных из группы высокого риска при наличии медицинских показаний, назначение специализированных продуктов лечебного питания до получения результатов повторного скринингового исследования и подтверждающей диагностики; 

3.7 проведение подтверждающих биохимических и (или) молекулярно-генетических исследований новорожденным из группы высокого риска врожденных и (или) наследственных заболеваний в соответствии с Алгоритмом, утвержденным настоящим приказом; 

3.8 медико-генетическое консультирование пациентов с подтвержденным диагнозом врожденных и (или) наследственных заболеваний (членов их семей); 

3.9 своевременную передачу сведений о детях с выявленным врожденным и (или) наследственным заболеванием в медицинскую организацию по месту проживания или нахождения новорожденного с соответствующими рекомендациями; 

3.10 внесение информации об оказанной медицинской помощи в медицинские информационные системы медицинских организаций, государственную информационную систему в сфере здравоохранения Саратовской области, в единую государственную информационную систему в сфере здравоохранения; 

3.11 предоставление ежемесячного отчета в отдел медицинской помощи матери и ребенку управления по охране материнства и детства министерства здравоохранения области (приложение № 3 к настоящему приказу);
3.12 проведение обучающих семинаров по порядку забора крови на тест-бланки, оформлению направительных документов, хранению и сроках доставки тест-бланков до МГК ГУЗ «СОДКБ» для специалистов государственных учреждений здравоохранения, ответственных за проведение неонатального скрининга, в срок до 25.12.2022. 

4. Рекомендовать главному врачу УКБ № 1 им. С.Р. Миротворцева ФГБОУ ВО «Саратовский ГМУ им. В.И. Разумовского» Минздрава России  в случае отсутствия в медицинской документации отметки о проведении забора образца крови у госпитализированных новорожденных детей осуществлять забор образцов крови у новорожденных для проведения неонатального скрининга и расширенного неонатального скрининга в соответствии с приложением № 1 к настоящему приказу.

5. Настоящий приказ подлежит официальному опубликованию в средствах массовой информации.

6. Настоящий приказ вступает в силу со дня его опубликования. 

7. Контроль за исполнением настоящего приказа возложить на заместителя министра – начальника управления по охране материнства и детства.

Министр                                                                                             О.Н. Костин                                          

	Приложение №1 к приказу

министерства здравоохранения 

Саратовской области 

от_______________№________




Алгоритм проведения неонатального скрининга на врожденные и (или) наследственные заболевания 

Неонатальный скрининг на врождённые и (или) наследственные заболевания и расширенный неонатальный скрининг на врождённые и (или) наследственные заболевания включают массовое (безотборное) обследование новорожденных на 36 врожденных и (или) наследственных заболеваний для раннего доклинического выявления заболеваний и их своевременного лечения с целью профилактики ранней смерти и инвалидизации детей.
Неонатальный скрининг на 5 врождённых и (или) наследственных заболеваний (адреногенитальный синдром, врождённый гипотиреоз, галактоземия, муковисцидоз, фенилкетонурия (до включения в программу дефицита биотинидазы), дефицит биотинидазы - после включения в программу неонатального скрининга) проводится в условиях МГК ГУЗ «СОДКБ».

Расширенный неонатальный скрининг на 31 врожденное и (или) наследственное заболевание (другие виды гиперфенилаланинемии, тирозинемия, болезнь с запахом кленового сиропа мочи, гомоцистинурия; другие виды нарушений обмена аминокислот с разветвлённой цепью, глутаровая ацидемия, тип I,  нарушения обмена жирных кислот, нарушения обмена цикла мочевины, дефицит биотинидазы( до включения в программу неонатального скрининга в регионах ПФО), фенилкетонурия (после включения в программу неонатального скрининга дефицита биотинидазы) спинальная мышечная атрофия, первичные иммунодефициты) осуществляются в ГБУЗ «РМГЦ» г. Уфа.
Скрининг на врождённые и (или) наследственные заболевания предусматривает несколько этапов:

проведение каждому новорожденному скринингового исследования;
формирование группы высокого риска врожденных и (или) наследственных заболеваний;

проведение подтверждающих биохимических и (или) молекулярно- генетических исследований новорожденным из группы высокого риска врожденных и (или) наследственных заболеваний; 

медико-генетическое консультирование пациентов с подтверждённым  диагнозом врожденных и (или) наследственных заболеваний (членов их семей);

лечение детей с подтверждённым диагнозом врожденных и (или) наследственных заболеваний;

диспансерное наблюдение детей с подтверждённым диагнозом врожденных и (или) наследственных заболеваний.

Забор крови у новорожденных для проведения неонатального скрининга на 5 наследственных заболеваний и расширенного неонатального скрининга на 31 врождённое и (или) наследственное заболевание осуществляется в возрасте 24-48 часов жизни у доношенного и на 7 сутки (144-168 часов) у недоношенного ребенка в медицинских учреждениях акушерского (при необходимости неонатологического или педиатрического) профиля на два тест-бланка (5 и 3 пятна соответственно), специально подготовленным медицинским работником в соответствии с инструкцией по забору образцов крови у новорожденных при проведении неонатального скрининга и расширенного неонатального скрининга (приложение № 2 к приказу) при наличии информированного добровольного согласия матери (законного представителя ребёнка) (Приложение № 1 к алгоритму). 

Перед получением информированного добровольного согласия мать (законный представитель ребенка) должна быть ознакомлена с Памяткой для родителей о неонатальном скрининге. В случае отказа со стороны матери (законного представителя ребёнка) заполняется информированный отказ (Приложение № 2 к алгоритму). 

Заполненное информированное добровольное согласие/отказ хранится в медицинской организации, осуществившей взятие крови. Копия информированного отказа предоставляется в МГК ГУЗ «СОДКБ».

В течение 24 часов после забора образцов крови ответственным медицинским работником медицинской организации формируется структурированный электронный медицинский документ «направление на неонатальный скрининг» (далее - СЭМД «ННС») в медицинской информационной системе медицинской организации (далее - МИС «БАРС») для дальнейшей передачи в вертикально-интегрированную медицинскую информационную систему (ВИМИС) «АКиНЕО». Направление распечатывается и прикрепляется к тест-бланку с образцами крови.

При отсутствии технической возможности допускается формирование направления в виде документа на бумажном носителе с рукописным заполнением тест-бланка печатными буквами в соответствии с Приложением № 2 к приказу.

Информация о дате и времени забора образцов крови, ФИО специалиста, осуществившего забор крови, вносится в МИС «БАРС» и в историю развития ребёнка и в выписной/переводной эпикриз отделения для новорожденных детей акушерского физиологического отделения.

При поступлении новорожденного под динамическое наблюдение в медицинскую организацию, оказывающую первичную медико-санитарную помощь по месту жительства или при переводе по медицинским показаниям в иную медицинскую организацию, в случае отсутствия в медицинской документации новорожденного отметки о взятии образца крови,  осуществляется забор образцов крови у новорожденных для проведения неонатального скрининга и расширенного неонатального скрининга, создается СЭМД «ННС», бланки направления распечатываются и прикрепляются к тест-бланкам. Информация о дате и времени забора образцов крови, ФИО специалиста, осуществившего забор крови, вносится я в МИС БАРС, историю развития ребёнка и в выписной эпикриз для отделений стационаров.
Тест-бланки с образцами крови (5 и 3 пятна) из медицинской организации, осуществившей забор образцов крови, доставляются МГК ГУЗ «СОДКБ» ежедневно, при невозможности ежедневной доставки - не реже 1 раза в 2 дня. 

МГК ГУЗ «СОДКБ» осуществляет скрининговое лабораторное исследование образцов крови новорожденных (неонатальный скрининг) из тест-бланков с 5 пятнами крови. Время проведения скрининговых исследований составляет не более 72 часов от момента поступления тест-бланков.

Отправка тест-бланков с 3 пятнами крови в ГБУЗ РБ «РМГЦ» г. Уфа для проведения расширенного неонатального скрининга осуществляется МГК ГУЗ «СОДКБ» в течение 24 часов (3 раза в неделю) от момента получения тест-бланков из медицинских учреждений. 

Время проведения скрининговых исследований в ГБУЗ РБ «РМГЦ»     г. Уфа составляет не более 72 часов от времени поступления тест-бланков.

При получении результатов скрининговых исследований МГК ГУЗ «СОДКБ» формируется группа детей «условно здоровых» по всем исследуемым заболеваниям и группа высокого риска врожденных и (или) наследственных заболеваний.

Дети из группы детей «условно здоровых» не требуют дополнительных исследований и информирования медицинских организаций о результатах скрининговых исследований.

Информация о новорожденных группы высокого риска, выявленных 
в результате расширенного неонатального скрининга, передаётся из ГБУЗ РБ «РМГЦ» г. Уфа в течение 24 часов. 

МГК ГУЗ «СОДКБ»в течение 24 часов информирует медицинские организации по месту жительства новорожденного о необходимости направления новорожденного в МГК ГУЗ «СОДКБ» и забора образцов крови для повторного скринингового исследования в МГК ГУЗ «СОДКБ» (неонатальный скрининг), или для проведения подтверждающей биохимической и (или) молекулярно-генетической, и (или) молекулярно-цитогенетической диагностики в МГНЦ им. ак. Н.П. Бочкова (расширенный неонатальный скрининг), выполняющего функции референс-центра по подтверждающей диагностике врождённых и (или) наследственных заболеваний.

Медицинские организации, после получения информации из МГК ГУЗ «СОДКБ» о новорожденном, вошедшем в группу высокого риска:

по неонатальному скринингу - осуществляют по месту жительства забор образца крови на тест-бланк на повторное скрининговое исследование в срок до 48 часов и направляют тест-бланк в МГК ГУЗ «СОДКБ»;

по расширенному неонатальному скринингу - направляют новорожденного в МГК ГУЗ «СОДКБ» на медико-генетическое консультирование и забор образцов крови на повторное расширенное скрининговое исследование и (или) на проведение подтверждающей биохимической, и (или) молекулярно-генетической, и (или) молекулярно-цитогенетической диагностики. 

Перед взятием образцов крови на ретест/подтверждающую диагностику заполняется информированное добровольное согласие на проведение ретеста и /или подтверждающей диагностики на врожденные и (или) наследственные заболевания в рамках неонататального скрининга (Приложение № 3 к алгоритму). В случае отказа со стороны матери (законного представителя ребёнка) заполняется информированный отказ (Приложение № 2 к алгоритму).

 Заполненное информированное добровольное согласие/отказ хранится в медицинской организации, осуществившей взятие крови. Копия информированного отказа предоставляется в МГК.

При невозможности посещения новорожденным МГК информация направляется в МГК ГУЗ «СОДКБ» (телефонограмма, защищенный канал VipNet), забор образцов крови на тест-бланк осуществляется по месту жительства новорожденного. Тест-бланки не позднее следующего за забором дня направляются в МГК ГУЗ «СОДКБ».

Для заболеваний, характеризующихся ранними сроками манифестации и жизнеугрожающими последствиями, ретест проводится одновременно с подтверждающими тестами в МГНЦ им. ак. Н.П. Бочкова. 

Новорожденному до получения результатов ретеста и подтверждающей диагностики назначается терапия в соответствии с клиническими рекомендациями в соответствии с Перечнем заболеваний, характеризующихся ранними сроками манифестации и требующими назначения терапии до получения результатов ретеста/подтверждающей диагностики  (Приложение № 4 к алгоритму).
При наличии медицинских показаний врач-генетик МГК ГУЗ «СОДКБ» немедленно направляет новорожденного из группы высокого риска на госпитализацию в ГУЗ «СОДКБ» с целью назначения специализированных продуктов лечебного питания до получения результатов повторного скринингового исследования (ретеста) и подтверждающей диагностики при подозрении на наследственные болезни обмена; проведения обследования при подозрении на спинальную мышечную атрофию и первичный иммунодефицит.

Время проведения повторных скрининговых исследований (ретеста) составляет не более 72 часов. Время проведения подтверждающих биохимических, молекулярно-генетических и молекулярно-цитогенетических исследований в референс-центрах (МГНЦ им. ак. Н.П. Бочкова) по подтверждающей диагностике врождённых и (или) наследственных заболеваний составляет не более 10 рабочих дней.

В течение 24 часов после получения результатов повторного скринингового исследования и подтверждающей диагностики информация 
о детях с выявленными врождёнными и (или) наследственными заболеваниями передается МГК ГУЗ «СОДКБ» в медицинскую организацию по месту проживания или нахождения новорожденного с рекомендациями по ведению.

При отсутствии клинических проявлений врождённого и (или) наследственного заболевания врач-педиатр участковый, врач общей практики (семейный врач) по месту жительства в течение 48 часов направляет новорожденного с выявленным врождённым и (или) наследственным заболеванием в МГК ГУЗ «СОДКБ».  Врач-генетик после проведённой консультации назначает лечение, при наличии медицинских показаний - направляет к специалистам по профилю заболевания.

В случае нахождения новорожденного на лечении в стационаре проводится консультация с врачом-генетиком МГК ГУЗ «СОДКБ» или 
медицинской организацией по профилю заболевания, подведомственной федеральным органам исполнительной власти, с применением телемедицинских технологий для определения тактики лечения.

Дети с выявленными врождёнными и (или) наследственными заболеваниями подлежат диспансерному и динамическому наблюдению врача-педиатра участкового, врача-генетика, врача специалиста по профилю заболевания в соответствии с клиническими рекомендациями и стандартами оказания медицинской помощи.

Тест-бланки с 5 пятнами крови хранятся в МГК ГУЗ «СОДКБ» не менее 3-х лет при температуре не выше 25ºС. 

Использованные тест-бланки утилизируются как отходы класса Б согласно СанПиН 2.1.3684-21.

Приложение № 1 к алгоритму, утвержденному 

приказом министерства здравоохранения 

Саратовской области 

от_______________№________
Информированное добровольное согласие на проведение неонатального скрининга

Я,_____________________________________________________«___»_____________г.р.,


Ф.И.О. родителя или законного представителя ребёнка (печатными буквами)

Зарегистрированный(ая) по адресу______________________________________________

____________________________________________________________________________,

Фактически проживающий(ая) по адресу:________________________________________

_____________________________________________________________________________,


(указывается, если не совпадает с местом регистрации)

телефон для связи ____________________________________________________________

(указание телефона означает согласие на получение информации по данному каналу связи*)

электронная почта для связи ___________________________________________________

(указание электронной почты означает согласие на получение информации по данному каналу связи**)

настоящим подтверждаю, что

· Я даю своё информированное согласие на проведение скринингового исследования на муковисцидоз, адреногенитальный синдром, врождённый гипотиреоз, дефицит биотинидазы, галактоземию, наследственные заболевания обмена веществ, спинальную мышечную атрофию, первичные иммунодефициты (далее — скрининговое исследование)

ребёнку мужского/женского пола, рождённому ___________________________________________________________________________

(дата и время рождения)


№ медицинского свидетельства о рождении (при его наличии)______________________

· Я даю свое согласие на получение информации от врача о скрининговом исследовании любыми из указанных выше способов, включая открытые каналы связи (телефон, электронная почта) при положительном результате теста или необходимости дополнительных исследований.

· Я получил(а) и прочитал(а) «Памятку для родителей новорождённых детей» и подтверждаю, что мне понятно значение всех терминов и информации, изложенных в ней.

· Я был(а) проинформирован(а) о порядке проведения скрининговых исследований, сроках готовности результата и ограничениях скрининговых исследований.

· Я даю свое согласие на хранение образцов пятен крови и/или выделенной ДНК ребёнка, полученных в ходе данного исследования, для проведения дополнительных исследований в случае необходимости.

· Я даю свое согласие на использование образцов пятен крови ребёнка и/или выделенной ДНК (в анонимном виде) для проведения научных исследований

[    ] ДА

[    ] НЕТ

· Я осознаю, что исследование может быть не проведено по техническим причинам (о чем я буду информирован(а)) или его результаты могут быть недостоверными вследствие ограничений методики, и я обговорил(а) с лечащим врачом все вероятные риски, которые могут быть с этим связаны.

· Я предупрежден(а) о том, что в редких случаях может потребоваться повторное взятие крови на тест-бланк и/или образца цельной крови, предоставление образца мочи.

· Я информирован(а), что в случае высокого риска наличия заболевания у ребёнка, выявленного в результате скринингового исследования, необходимо проведение дополнительных подтверждающих исследований, что потребует дополнительного обследования ребёнка, а также при некоторых заболеваниях обследования родителей ребёнка.

· Я даю свое согласие на предоставление результатов скринингового исследования специалистам медико-генетической службы (ФГБНУ «МГНЦ им. акад. Н.П. Бочкова», Центра расширенного неонатального скрининга, региональной медико-генетической консультации) и/или детской поликлиники или стационара по месту рождения или пребывания ребёнка, а также главным специалистам по профилю заболевания, а также подтверждаю, что в случае необходимости повторного исследования или выявления высокого риска наличия заболевания, вышеуказанные специалисты смогут связаться со мной.

· Я осознаю, что при необходимости повторного взятия крови или проведения уточняющей (подтверждающей) диагностики, отказ или задержка выполнения этих процедур, возникшая по моей вине, может негативно повлиять на состояние здоровья ребёнка.

· Я даю своё согласие на обработку*** моих персональных данных и персональных данных ребёнка, включая информацию о состоянии здоровья и результатов исследования.

· Я полностью понимаю суть изложенного выше текста, не имею претензий к специалисту (медицинскому работнику) относительно доступности и объёма предоставленной мне информации.

· Я имел(а) возможность обсудить со специалистом медицинского учреждения, где будет осуществляться забор крови, все интересующие меня вопросы о скрининговом исследовании и получил(а) удовлетворяющие меня, исчерпывающие и однозначные ответы.

* — Я предупрежден(а) о возможных рисках, существующих при передаче информации по телефону, в том числе:

– о возможностях доступа третьих лиц к направляемой информации в процессе её передачи, а также в результате указания неправильного номера телефона; 

– существует вероятность неполучения информации по различным причинам, которые не зависят от передающего информацию (технические и другие причины).

** — Я предупрежден(а) о возможных рисках, существующих при передаче информации по электронной почте, в том числе:

– о возможностях доступа третьих лиц к направляемой информации в процессе её передачи, а также в результате указания неправильного адреса электронной почты; 

– существует вероятность неполучения информации по различным причинам, которые не зависят от отправителя (электронная почта переполнена, заблокирована или недоступна, настройка и правила обработки сообщений электронной почты на почтовом сервере не позволяют принимать сообщения интернет-домена отправителя, технические и другие причины).

*** — обработка персональных данных представляет собой сбор, запись, систематизацию, накопление, хранение, уточнение (обновления, изменения), извлечение, передачу (распространение, предоставление доступа), использование, обезличивание, блокирование, удаление или уничтожение персональных данных.

_________         _______________________________________          ____________________

 
    дата
    подпись родителя или законного представителя ребёнка    фамилия, инициалы

_________      ________________________________    _______________________________


     дата
подпись медицинского работника
 должность, фамилия, инициалы

Приложение № 2 к алгоритму, утвержденному 

приказом министерства здравоохранения 

Саратовской области 

от_______________№________
Информированный отказ от проведения неонатального скрининга 

Я ___________________________________________________________________________

(фамилия, имя, отчество — полностью)

паспорт:______________________________________________________________________ 

выдан:_______________________________________________________________________________________________________________________________ являюсь законным представителем (мать, отец, усыновитель, опекун, попечитель) ребёнка: ______________________________________________________________________________

(фамилия, имя, отчество ребёнка — полностью)

_____________________________________________________________________________

(дата и время рождения ребёнка)

№ медицинского свидетельства о рождении ребёнка (при наличии)____________________
Я был(а) проинформирован(а) о цели, задачах и порядке проведения скринингового исследования и подтверждающей диагностики на муковисцидоз, адреногенитальный синдром, врождённый гипотиреоз, дефицит биотинидазы, галактоземию, наследственные заболевания обмена веществ, спинальную мышечную атрофию, первичные иммунодефициты, сроках готовности результата и ограничениях скрининговых исследований, а также принял(а) во внимание, что скрининговое исследование проводится в первую неделю жизни ребёнка.

Я имел(а) возможность обсудить со специалистом медицинского учреждения, где может осуществляться забор крови, все интересующие меня вопросы о скрининговом исследовании и получил(а) удовлетворившие меня, исчерпывающие и однозначные ответы.

Я прочитал(а) «Памятку для родителей новорождённых детей» о скрининговом исследовании и подтверждаю, что мне понятно значение всех терминов и информации, изложенных в ней.
Я информирован(а) что при отказе от обследования ребёнка диагноз наследственного и (или) врожденного заболевания будет поставлен несвоевременно и лечение будет начато поздно, что приведет к негативным последствиям для его здоровья, вплоть до гибели ребёнка. Мне даны разъяснения о возможных негативных последствиях в случае несвоевременной постановки диагноза.
Несмотря на полученные мной разъяснения, я отказываюсь от неонатального скрининга / ретеста / подтверждающей диагностики (необходимое подчеркнуть) ребёнку

_____________________________________________________________________________
(фамилия, имя, отчество ребенка — полностью, дата рождения)

 и всю ответственность за жизнь и здоровье ребёнка беру на себя. Подписывая данный документ своей подписью, я удостоверяю, что принятое мной решение является добровольным, текст «информированного отказа» мной прочитан, и на все возникшие у меня вопросы я получил(а) ответы.

____________         ____________________________________             ___________________

        Дата                  Подпись родителя или законного представителя ребёнка               Расшифровка подписи

Отказ подписан в присутствии врача______________________________________________ 

                                                                                  (фамилия, имя, отчество — полностью)

_____________     __________________           _______________________________________

     Дата                             Подпись врача                                      Расшифровка подписи

Приложение № 3 к алгоритму, утвержденному 

приказом министерства здравоохранения 

Саратовской области 

от_______________№________
Информированное добровольное согласие на проведение ретеста и/или подтверждающей диагностики в рамках неонатального скрининга

Я,_____________________________________________________«___»______________г.р.,


Ф.И.О. родителя или законного представителя ребенка (печатными буквами)

Зарегистрированный(ая) по адресу______________________________________________

____________________________________________________________________________,

Фактически проживающий(ая) по адресу:________________________________________

_____________________________________________________________________________,


(указывается, если не совпадает с местом регистрации)

телефон для связи ____________________________________________________________

(указание телефона означает согласие на получение информации по данному каналу связи*)

электронная почта для связи ___________________________________________________

(указание электронной почты означает согласие на получение информации по данному каналу связи**)

настоящим подтверждаю, что

· Я даю своё информированное согласие на проведение ретеста и/или подтверждающей диагностики в рамках неонатального скрининга на одно или несколько заболеваний из группы заболеваний неонатального скрининга: муковисцидоз, адреногенитальный синдром, врожденный гипотиреоз, дефицит биотинидазы, галактоземию, наследственные заболевания обмена веществ, спинальную мышечную атрофию, первичные иммунодефициты ребёнку мужского / женского пола, рождённому ___________________________________________________________________________

(дата и время рождения)

№ медицинского свидетельства о рождении (при его наличии) _____________________

· Я даю свое согласие на получение информации от врача о результате подтверждающей диагностики скрининга новорожденных любыми из указанных выше способов, включая открытые каналы связи (электронная почта).

· Я был(а) проинформирован(а) о порядке проведения подтверждающей диагностики скрининга новорожденных, сроках готовности результата и ограничениях используемых методов исследований.

· Я даю свое согласие на хранение образцов пятен крови моего ребёнка на специальном тест-бланке, выделенной ДНК из биоматериала, полученных в ходе данного исследования для проведения дополнительных исследований в случае необходимости.

· Я даю свое согласие на использование образцов пятен крови и/или выделенной ДНК ребёнка из биоматериала (в анонимном виде) для проведения научных исследований

[   ] ДА

[   ] НЕТ

· Я осознаю, что исследование может быть не проведено по техническим причинам (о чем я буду информирован(а)) или его результаты могут быть недостоверными вследствие ограничений методики, и я обговорил(а) с лечащим врачом все вероятные риски, которые могут быть с этим связаны.

· Я предупрежден(а) о том, что в редких случаях может потребоваться повторное взятие крови на тест-бланк и/или образца цельной крови и/или образца мочи.

· Я подтверждаю, что в случае необходимости повторного исследования со мною могут связаться специалисты медико-генетической службы (ФГБНУ «МГНЦ», Центра расширенного неонатального скрининга, региональной медико-генетической консультации) и/или детской поликлиники или стационара по месту пребывания ребёнка 

· Я осознаю, что при необходимости повторного взятия крови и/или повторного получения образца мочи, отказ или задержка выполнения этих процедур, возникшая по моей вине, может негативно повлиять на состояние здоровья ребёнка.

· Я даю свое согласие на предоставление результатов подтверждающей диагностики скрининга новорожденных специалистам медико-генетической службы (ФГБНУ «МГНЦ им. акад. Н.П. Бочкова», Центра расширенного неонатального скрининга, региональной медико-генетической консультации) и/или детской поликлиники или стационара по месту рождения или пребывания ребёнка, а также главным специалистам по профилю заболевания.

· Я даю своё согласие на обработку*** моих персональных данных и персональных данных ребёнка, включая информацию о состоянии здоровья и результатах исследования.

· Я полностью понимаю суть изложенного выше текста, не имею претензий к специалисту (медицинскому работнику) относительно доступности и объёма предоставленной мне информации.

· Я имел(а) возможность обсудить со специалистом медицинского учреждения, где будет осуществляться забор крови, все интересующие меня вопросы о подтверждающей диагностике скрининга новорожденных и получил(а) удовлетворяющие меня, исчерпывающие и однозначные ответы.

* — Я предупрежден(а) о возможных рисках, существующих при передаче информации по телефону, в том числе:

– о возможностях доступа третьих лиц к направляемой информации в процессе её передачи, а также в результате указания неправильного номера телефона; 

– существует вероятность неполучения информации по различным причинам, которые не зависят от передающего информацию (технические и другие причины).

** — Я предупрежден(а) о возможных рисках, существующих при передаче информации по электронной почте, в том числе:

– о возможностях доступа третьих лиц к направляемой информации в процессе её передачи, а также в результате указания неправильного адреса электронной почты; 

– существует вероятность неполучения информации по различным причинам, которые не зависят от отправителя (электронная почта переполнена, заблокирована или недоступна, настройка и правила обработки сообщений электронной почты на почтовом сервере не позволяют принимать сообщения интернет-домена отправителя, технические и другие причины).

*** — обработка персональных данных представляет собой сбор, запись, систематизацию, накопление, хранение, уточнение (обновления, изменения), извлечение, передачу (распространение, предоставление доступа), использование, обезличивание, блокирование, удаление или уничтожение персональных данных.

__________       _______________________________________      ________________________

 
    дата
       подпись родителя или законного представителя ребёнка           фамилия, инициалы

__________      ________________________________    ________________________________


     дата
подпись медицинского работника
 должность, фамилия, инициалы
Приложение № 4 к алгоритму, утвержденному 

приказом министерства здравоохранения 

Саратовской области 

от_______________№________
Перечень заболеваний, характеризующихся ранними сроками манифестации и требующими назначения терапии до получения результатов ретеста/подтверждающей диагностики
	Заболевание
	Порядок действий при положительном результате скрининга

	Адреногенитальный синдром


	– Контроль электролитов крови — при наличии гиперкалиемии в сочетании с гипонатриемией, необходимо начать терапию глюко- и минералокортикоидами до получения результатов подтверждающей диагностики;

– Исследование стероидного спектра в крови методом ТМС;

- При наличии у новорожденного неправильного строения наружных гениталий (в том числе наличие двустороннего крипторхизма с непальпируемыми гонадами при правильном мужском строении уретры) необходимо начать терапию до получения результатов подтверждающей диагностики;

 -При подтверждении диагноза врожденная дисфункция коры надпочечников на втором этапе скрининга, молекулярно-генетическая диагностика показана девочкам с правильным строением наружных гениталий и мальчикам без электролитных нарушений.

	Недостаточность длинноцепочечной 3-ОН Ацил-КоА дегидрогеназы жирных кислот/ недостаточность трифункционального белка
	контроль АлАт, АсАт, КФК, глюкоза, КЩС 

Терапия: кормление не реже 1 раз в 3 часа, обеспечение высокого суточного каллоража, отмена грудного вскармливания, перевод на специализированные продукты лечебного питания  в течение 24 часов. 

Дальнейшая терапия в   соответствии с клиническими рекомендациями 

	Недостаточность среднецепочечной АцилКоА дегидрогеназы жирных кислот
	Контроль: АлАт, АсАт, КФК, глюкоза

Терапия до получения результатов подтверждающей диагностики: частые кормления (не реже 1 раз в 3 часа).  

	Аргининянтарная ацидурия / Цитруллинемия тип 1
	 Контроль: АлАт, АсАт, КЩС,  уровень аммония

Терапия до получения результатов подтверждающей диагностики в   соответствии с клиническими рекомендациями -обеспечение высокого суточного каллоража, ограничение поступления белка   под контролем уровня аммония в крови. При регистрации уровня аммония в крови более 200 ммоль/л – назначение препаратов, связывающих аммоний.

	Болезнь с запахом кленового сиропа мочи (Лейциноз)
	 Контроль: АлАт, АсАт, КЩС

Терапия до получения результатов подтверждающей диагностики в   соответствии с клиническими рекомендациями -обеспечение высокого суточного каллоража, ограничение поступления белка   под контролем уровня аммония в крови. При регистрации уровня аммония в крови более 200 ммоль/л – назначение препаратов, связывающих аммоний.

	Галактоземия
	Контроль: АлАт, АсАт, КЩС 

Терапия до получения  результатов подтверждающей диагностики:

Отмена грудного вскармливания, перевод ребенка на безлактозные смеси

	Системная недостаточность карнитина


	Терапия до получения  результатов подтверждающей диагностики:

Назначение левокарнитина , терапия в   соответствии с клиническими рекомендациями

	Недостаточность синтетазы голокарбоксилаз


	Терапия до получения  результатов подтверждающей диагностики:

Назначение биотина в   соответствии с клиническими рекомендациями

	Дефицит 3-гидрокси-3-метилглутарил-Ко A лиазы


	Терапия до получения  результатов подтверждающей диагностики:

Назначение биотина в   соответствии с клиническими рекомендациями

	Глутаровая ацидурия, тип 2


	Терапия до получения  результатов подтверждающей диагностики:

Назначение биотина в   соответствии с клиническими рекомендациями


Приложение № 2 к приказу

министерства здравоохранения 

Саратовской области 

от_______________№________

Инструкция по забору образцов крови у новорожденных при проведении неонатального скрининга и расширенного неонатального скрининга на врождённые и (или) наследственные заболевания
1. Забор образцов крови новорожденного при проведении неонатального скрининга и расширенного неонатального скрининга осуществляется в медицинских организациях акушерского, неантологического или педиатрического профиля в соответствии 
с настоящей Инструкцией.

2. Забор образцов крови осуществляется на два специальных фильтровальных бумажных тест-бланка (далее – тест-бланк), которые выдаются МГК медицинским учреждениям здравоохранения, оказывающим медицинскую помощь женщинам в период родов, по количеству ежегодного числа родов и, при необходимости, медицинским учреждениям здравоохранения, оказывающим медицинскую помощь детям. 
До взятия образцов крови информация о новорожденном вносится в соответствующие графы на каждый тест-бланк (не затрагивая кругов для пятен крови). 

3. Забор образца крови осуществляется специально подготовленным медицинским работником из пятки новорожденного ребенка через 3 часа после кормления, в возрасте 24 - 48 часов жизни у доношенного и на 7 сутки (144 - 168 часов) жизни у недоношенного новорожденного. 

4. Перед забором образца крови пятка новорожденного ребенка моется тёплой проточной водой (не выше 42 ºС) с мылом, согревается, протирается стерильной салфеткой, смоченной 70-градусным спиртом/спиртовой салфеткой. Во избежание гемолиза крови обработанное место следует просушить сухой стерильной салфеткой.

5. Для забора капиллярной крови у новорожденных выбирается боковая поверхность пятки (место прокола должно быть расположено медиально от линии, проведенной от большого пальца до пятки, или латерально от линии, проведенной от мизинца до пятки). Пункция пятки новорожденного ребенка осуществляется одноразовым автоматическим скарификатором (глубина пунктирования не должна превышать 2-5 мм). Первая капля крови снимается стерильным сухим тампоном. 

Мягкие массажные движения способствуют накоплению второй висячей капли крови, которая наносится на тест-бланк. Данным способом необходимо нанести 8 пятен крови на два бланка (на один бланк – 5 (пять) пятен крови, на второй – 3 (три) пятна крови).
Недопустимо пропитывать одну и ту же область два раза, так как это приводит к завышенным результатам анализа и получения ложно-положительных результатов скрининга. Пятна крови должны быть не менее указанного на бланке размера.

В случае получения недостаточного количества крови, следует повторить пункцию на другой части той же пятки или на другой пятке.

После взятия образцов крови на тест-бланках необходимо указать дату и время забора крови.

6. Образец должен быть взят перед трансфузионной терапией или ЭКМО. Если образец не был взят до введения трансфузионных средств, кровь берется не ранее чем через 48-72 часа после трансфузии. Даты и время окончания последней трансфузии или ЭКМО должны быть указаны при формировании направления.

7. В случае, если недоношенному ребенку по состоянию здоровья может быть назначена трансфузионная терапия или ЭКМО, рекомендуется взятие крови до проведения трансфузии, даже если возраст ребенка менее 144 часов. Если по достижению ребенком возраста 144 часов трансфузия 
не проводилась или проведена ранее, чем за 48-72 часа до взятия крови, 
то кровь берется заново, а тест-бланки, взятые ранее, утилизируются. 
В противном случае на исследование отправляются тест-бланки, полученные перед проведением трансфузии до достижения недоношенным ребенком возраста 144 часов. Даты и время окончания последней трансфузии или ЭКМО должны быть указаны при формировании направления.

8. Образец крови на тест-бланке высушивается в горизонтальном положении на чистой обезжиренной поверхности до полного высыхания не менее 2 часов при комнатной температуре (15-25ºС) без применения дополнительной тепловой обработки и попадания прямых солнечных лучей. Не допускается соприкосновение образцов крови между собой во время сушки.

9. За это время формируется Направление для проведения неонатального скрининга и расширенного неонатального скрининга медицинским работником посредством МИС БАРС в разделе «СЭМД «ННС»», распечатывается и прикрепляется к тест-бланку с образцами крови. 

10.  Направление содержит следующую информацию: 

1) наименование медицинской организации и подразделение, в котором произведен забор образцов крови у новорожденного ребенка;

2) контактный телефон медицинской организации, в которой произведён забор образцов крови у новорожденного;

3) фамилия, имя, отчество (при наличии) медицинского работника, производившего забор образцов крови у новорождённого;

4) фамилия, имя, отчество (при наличии) матери новорожденного;

5) дата рождения матери новорожденного;

6) номер полиса обязательного медицинского страхования (ОМС) матери 

7) паспортные данные матери новорожденного (серия, номер, дата и место выдачи);

8) страховой номер индивидуального лицевого счёта (СНИЛС) матери новорожденного;

9) адрес регистрации по месту жительства (месту пребывания);

10) адрес фактического проживания матери новорожденного;

11) контактный телефон матери новорожденного;

12) дата и время родов новорожденного;

13) пол новорожденного;

14) при многоплодных родах – очередность при рождении новорожденного (первый, второй, третий и следующий ребёнок);

15) уникальный идентификационный номер тест-бланка;

16) дата и время забора образца крови у новорожденного (вносится с тест-бланка);

17) диагноз новорожденного (код МКБ-10; для здоровых новорожденных указывается код: Z00.1);

18) срок гестации, на котором произошли роды (полных акушерских недель и дней);

19) масса тела новорожденного;

20) отметка о факте переливания крови новорожденному (да/нет), дата переливания (при наличии);

21) отметка о первичном/повторном направлении на забор крови с указанием причины повторного исследования.

Бланк-направление на неонатальный скрининг со штрих-кодом, формируется посредством МИС МО и распечатывается на бумаге формата А4.

Бланк-направление на неонатальный скрининг состоит из двух половин, на каждой из которых нанесен штрих-код, идентифицирующий данное направление. Бланк-направление не разрезается.

Каждый тест-бланк с образцами крови с помощью степлера прикрепляется (не касаясь пятен крови) к бланку-направлению так, чтобы не перекрывать пятна крови, штрих-код, а идентификационные данные на тест-бланке были читаемы. Сначала прикрепляется тест-бланк с 5 пятнами крови. Затем аналогично прикрепляется тест-бланк с 3 пятнами крови. 

Предварительно необходимо убедиться в идентичности данных, указанных на тест-бланке и бланке-направлении.

Между тест-бланками должен остаться зазор не менее 2-4 мм в проекции средней разделительной линии на бланке-направлении.

Бланк-направление складывается вдоль средней линии текстом внутрь.

Прикрепленные тест-бланки загибаются внутрь сложенного бланка-направления и закрываются его чистой стороной. 

11. Тест-бланки ежедневно собираются и проверяются на качество забора крови и правильность их заполнения ответственным медицинским работником, назначенным руководителем медицинской организации.

12.  Во избежание загрязнения и исключения контаминации биоматериалом с других образцов крови оба тест-бланка новорожденного (с 5 и 3 пятнами крови) упаковываются герметично в индивидуальную упаковку (типа «пакет с замком zip lock» - размером не менее 24х15см) и вместе с направлением передаются в МГК
13. Тест-бланки с образцами крови доставляются для проведения исследований в ГУЗ «СОДКБ» ежедневно.
14. В случае отсутствия в документации новорожденного ребенка отметки о заборе образца крови при его поступлении под наблюдение в детскую поликлинику по месту жительства или переводе по медицинским показаниям в стационар забор образца крови для проведения исследования осуществляется в соответствии с настоящей Инструкцией.

Приложение № 3 к приказу

министерства здравоохранения 

Саратовской области 

от_______________№________

ОТЧЕТ 
об обследовании новорожденных на врожденные и (или) наследственные заболевания

 при проведении неонатального скрининга (НС) 

За ______(месяц)____________20__ года.

	№
	Заболевание
	Кол-во обследованных
	Количество новорожденных «группы риска»
	Количество выявленных больных, после проведения подтверждающей диагностики

	1
	Фенилкетонурия
	
	
	

	2
	Врожденный гипотиреоз
	
	
	

	3
	Галактоземия
	
	
	

	4
	Муковисцидоз
	
	
	

	5
	Адреногенитальный синдром
	
	
	


ОТЧЕТ 

об обследовании новорожденных на врожденные и (или) наследственные заболевания 

при проведении расширенного неонатального скрининга (РНС) 

в ГБУЗ РБ «РМГЦ» г. Уфа
За ______(месяц)____________20__ года.
	№
	Заболевание
	Кол-во отправленных тест-бланков= количество обследованных
	Количество новорожденных «группы риска»
	Количество выявленных 

больных, после 

проведения 
подтверждающей
 диагностики

	1
	Фенилкетонурия
	
	
	

	2
	Тирозинемия
	
	
	

	3
	Болезнь с запахом кленового сиропа
	
	
	

	4
	Другие виды нарушений обмена аминокислот с разветвленной цепью (10 нозологических единиц)*


	
	
	

	5
	Недостаточность обмена жирных кислот (12 нозологических единиц)*


	
	
	

	6
	Гомоцистенемия
	
	
	

	7
	Центруллинемия

	
	
	

	8
	Нарушение обмена лизина и гидролизина (2 нозологические единицы)*
	
	
	

	9
	Недостаточность обмена жирных кислот

(12 нозологических единиц)*
	
	
	

	10
	Первичные иммунодефициты
	
	
	

	11
	Спинальная мышечная атрофия Вердинга –Гофффмана и др. виды наследственных спинальных мышечных атрофий

	
	
	


*Указать  конкретное выявленное заболевания 

Согласовано:




Первый заместитель министра                                            Е.А. Степченкова

Заместитель министра - 

начальник управления

по охране материнства и   детства                                        Д.А. Грайфер

Заместитель начальника управления,

начальник отдела медицинской помощи 

матери и ребенку                                                                    С.А. Дудина

Директор ГКУ СО

«Управление медицинской помощи»                                  В.Ю. Ушаков

Заключение

по результатам антикоррупционной экспертизы

от «___» __________ 2022 года

В соответствии с Методикой проведения антикоррупционной экспертизы нормативных правовых актов и проектов нормативных правовых актов, утвержденной Постановлением Правительства Российской Федерации от 26 февраля 2010 года № 96, в настоящем проекте положений, устанавливающих для правоприменителя необоснованно широкие пределы усмотрения или возможность необоснованного применения исключений из общих правил, а также положений, содержащих неопределенные, трудновыполнимые и (или) обременительные требования к гражданам и организациям и тем самым создающих условия для коррупции, не выявлено.

По результатам изучения настоящего проекта положений, противоречащих Конституции РФ, федеральному, региональному законодательству не выявлено.

Начальник отдела 

правового обеспечения
                                                           Т.А. Овчинникова

Андреева Л.П.

8-906-307-28-20
Семенова С.А. 

67-07-38

