
1

ISTORIJAT, SADA[NJOST I BUDU]NOST 
LABORATORIJA ZA OTKRIVANJE URO\ENIH 

METABOLI^KIH BOLESTI KLINIKE ZA DJE^IJE 
BOLESTI U TUZLI

Hystory, Present and Future of Laboratory for Detection 
of Congenital Metabolic Diseases of the Department of 

Pediatrics in Tuzla

Husref Tahirovi} i Alma Toromanovi}
Klinika za dje~ije bolesti Univerzitetsko-klini~kog centra u Tuzli

Revijalni ~lanak
Sa`etak

U radu je opisan istorijat, sada{njost i budu}nost Laboratorija za otkrivanje uro|enih 
metaboli~kih bolesti Klinike za dje~ije bolesti u Tuzli. Istaknut je zna~aj uvo|enja neonatal-
nog skrininga u Federaciji Bosne i Hercegovine na fenilketonuriju i kongenitalnu primarnu 
hipotireozu, saradnje sa sli~nim laboratorijima u svijetu i va`nost planiranja uvo|enja  skrininga 
na kongenitalnu adrenalnu hiperplaziju u skorijoj budu}nosti. U daljnjem tekstu navedeni su 
teku}i nau~noistra`iva~ki projekti i publikovani radovi.
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Review article
Summary

The history, the present and the future of the Laboratory for the detection of congenital 
metabolic diseases at the Department of Pediatrics, University Hospital Tuzla are reviewed. The 
importance of implementation of neonatal screening of primary congenital hypothyroidism and 
fenilketonuria, cooperation with similar laboratories in the world and starting within a short 
time a screening programme for congenital adrenal hyperplasia is emphasized. In addition, a 
brief account of the running research programmes and of the published papers is given.
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ISTORIJAT

Laboratorij za otkrivanje uro|enih 
metaboli~kih bolesti Klinike za dje~ije 
bolesti u Tuzli otvoren je 31. oktobra 
1999. godine. Bilo je to u prisustvu gosp. 
Hansa Ko{nika, predstavnika Vlade SR 
Njema~ke, koja je donirala sredstva 
za nabavku opreme, gospodina Selima 
Be{lagi}a, gradona~elnika Tuzle, koji je 
pomenutu donaciju usmjerio ka Klinici 
za dje~ije bolesti u Tuzli, doc. dr. Fariza 
Gavrankapetanovi}a, zamjenika ministra 
Ministarstva zdravstva Vlade Federacije 
Bosne i Hercegovine, koji je tom prilikom 
naglasio “da aktiviranje aparata i pokre-
tanje laboratorije predstavlja zna~ajan 
napredak za na{u medicinu, jer se na taj 
na~in priklju~ujemo naprednom svijetu”, 
predstavnika menad`menta  UKC Tuzla 

i zaposlenika Klinike za dje~ije bolesti u 
Tuzli (Slika 1).

U sljede}a dva mjeseca educiran 
je kadar za odre|ivanje neonatalnog TSH 
u Laboratoriju za otkrivanje uro|enih 
metaboli~kih bolesti Klinike za dje~ije 
bolesti u Zagrebu. Istovremeno, prema 
kriterijima Svjetske zdravstvene orga-
nizacije i Internacionalnog vije}a za 
kontrolu jodnog defi cita, izra|en je vlastiti 
kompjuterski program za pra}enje stanja 
jodnog defi cita na osnovu rezultata neo-
natalnog TSH. 

Prvog januara 2000. godine, fl uo-
rometrijskom metodom (Delfi a), zapo~eto 
je odre|ivanje neonatalnog TSH. Istovre-
meno zapo~eto je i pohranjivanje nalaza 
TSH u kompjutersku bazu podataka, {to 
}e kasnije biti od koristi u procjeni stanja 
jodnog deficita na podru~ju u kojem 

Slika 1. Gosp. Hans Ko{nik, gosp. Selim Be{lagi}, doc. dr. Fariz Gavrankapetanovi},
prof. dr. Teufi k Tulumovi} na Klinici za dje~ije bolesti u povodu otvaranja 

“Laboratorija za otkrivanje uro|enih metaboli~kih bolesti”
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se primjenjuje skrining. Odre|ivanje 
fenilalanina fluorometrijskom meto-
dom zapo~eto je 19.10.2001. godine, a 
selektivni skrining na defi cit tetrahidro-
biopterina (BH4) 13.04.2004. godine, 
odre|ivanjem metabolita pterina u urinu 
(biopterin i neopterin) i aktivnosti  enzima 
dihidropteridin reduktaze iz uzorka krvi 
na osu{enom fi lter-papiru.

Neonatalni skrining zapo~et je 
u Tuzlanskom kantonu tj. u porodili{tu 
Ginekolo{ko-aku{erske klinike UKC u 
Tuzli, Op}e bolnice “Dr. Mustafa Be-
ganovi}” u Gra~anici i Doma zdravlja u 

Grada~cu. Kasnije, skrining je implemen-
tiran u porodili{tu Br~ko Distrikta, a zatim 
i u druga porodili{ta FBiH (Tabela 1). 
Usluge skrininga u Tuzlanskom kantonu 
i Br~ko Distriktu bile su za pacijente be-
splatne, dok su u ostalim porodili{tima 
uslugu pla}ali roditelji.

Prvo dijete s kongenitalnom 
primarnom (KPH) hipotireozom ot-
kriveno je 3.12.2000. godine (Slika 2). 
Lije~enje je zapo~eto odmah, a danas je to 
~etverogodi{nja djevoj~ica sa normalnim 
somatskim i psihomotornim razvojem 
(Slika 3). 

Kanton/@upanija Porodili{te Datum

Unsko-sanski Kantonalne bolnice “Dr. Irfan Ljubijanki}” Biha} 20.04.2003.

Doma zdravlja Bu`im 01.10.2003.

Doma zdravlja Sanski Most 01.10.2003

Doma zdravlja Velika Kladu{a 01.10.2003.

Doma zdravlja Cazin 01.10.2003.

Doma zdravlja Bosanska Krupa 01.10.2003.

Vele`upa  Posavska @upanijske bolnice Ora{je 24.02.2005.

Tuzlanski Ginekolo{ko-aku{erske klinike UKC u Tuzli 01.01.2000.

Medicinskog centra  u Grada~cu 01.01.2000.

Op}e bolnice “Dr. Mustafa Beganovi}” Gra~anica 01.01.2000.

Zeni~ko-dobojski Kantonalne bolnice Zenica 07.03.2005.

Doma zdravlja sa stacionarom @ep~e 01.03.2005.

Op}e bolnice Te{anj 01.03.2005.

Doma zdravlja sa poliklinikom Kakanj 01.03.2005.

Doma zdravlja sa poliklinikom Visoko 18.03.2005.

Doma zdravlja  Zavidovi}i 02.02.2005.

Bosansko-podrinjski Kantonalne bolnice Gora`de 12.10.2000.

Tabela 1 
Implementacija neonatalnog skrininga 

u kantonima/`upanijama FBiH i Br~ko Distriktu
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Kanton/@upanija Porodili{te Datum

Srednjobosanski Kantonalne bolnice Travnik 15.05.2000.

Hrvatska bolnica “Dr. fra. M. Nikoli}” Nova Bila 22.09.2004.

Doma zdravlja Bugojno 25.05.2000.

Doma zdravlja Fojnica 16.08.2000.

Op}e bolnice Jajce 25.01.2001.

Doma zdravlja Gornji Vakuf 29.09.2000.

Doma zdravlja Prozor-Rama 11.01.2005.

Doma zdravlja Donji Vakuf 14.11.2004.

Hercegova~ko-
neretvanski

Klini~ke bolnice Mostar 14.11.2000.

RMC “Dr. Safet Muji}” Mostar 06.11.2000.

Op{te bolnice Konjic 01.03.2005.

Doma zdravlja ^apljina 28.10.2003.

Zapadno-hercegova~ki Doma zdravlja Ljubu{ki 01.03.2005.

Sarajevski Op}e bolnice Sarajevo -

Klini~ke bolnice Univerziteta u Sarajevu Sarajevo -

Hercegbosanski @upanijske bolnice “Dr. fra. Mihovil Su~i}” Livno 01.03.2005.

Doma zdravlja “Tomislavgrad” Tomislavgrad 01.03.2005.

Br~ko Distrikt Pododjeljenje za bolni~ku zdravstvenu za{titu 14.06.2002. 
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Slika 2. Prvo dijete s kongenitalnom primarnom 
hipotireozom otkriveno neonatalnim skriningom u FBiH

Nastavak tabele 1 
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Prvo dijete s fenilketonurijom 
(PKU) otkriveno je 5.3.2004. godine 
(Slika 4), lije~enje je zapo~eto odmah, 
a danas je to djevoj~ica od 12 mjeseci 
tako|er urednog somatskog i psihomot-
ornog razvoja (Slika 5). 

Eksterna kontrola kvaliteta rada 
za neonatalni TSH (~etiri puta godi{nje) 
zapo~eta je 17. 08. 2000. godine u refere-
ntnom centru Deutsche Gesellschaft für 
Klinische  Chemie, Bonn, Deutschland, 
a za fenilalanin ({est puta godi{nje) 27. 
05. 2004. godine u Laboratoriju Gemein-
schaftspraxis Dr. Kramer und Kollegen, 
Geesthacht, Deutschland.

U toku rada ukazala se potreba za 
ostvarivanjem stru~ne i nau~ne saradnje 
sa ekspertima neonatalnog skrininga i 
njihovim institucijama. Ovom prilikom 
isti~emo njihova imena i koristimo priliku 
da im se najtoplije zahvalimo. To su: 
• Prim. dr. Vladimir Sarnavka, Labora-
 torij za otkrivanje uro|enih metabo-
 li~kih bolesti Klinike za dje~ije bole-
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Slika 3. Ista djevoj~ica 
(sa slike 2) 4 godine kasnije

Slika 4. Prvo dijete 
s fenilketonurijom otkriveno 

neonatalnim skriningom u FBiH

Slika 5. Dvanaestomjese~na 
djevoj~ica sa slike 4 s fenilketonurijom 

otkrivena neonatalnim skriningom
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 sti Klini~kog bolni~kog centra  Rebro, 
 Zagreb;
• Prof. dr. François Delange, Department 
 of  Pediatrics, University Hospital Brux-
 elles, Belgija;
• Prof. dr. Thomas Foley, Children’s 
 Hospital of Pittsburgh, USA;
• Prof. dr. Toni Torresani, Department 
 of  Endocrinology, University Children’s 
 Hospital, Zürich, Switzerland;
• Prof.  dr.  Nenad   Blau, Division  of  Clinical 
 Chemistry and Biochemistry; University 
 Children’s Hospital, Zürich, Switzer-
 land;
• Prof. dr. Ciril Kr`i{nik i dr. Mojca 
 Zerjav  Tan{ek, Klinika za dje~ije bolesti, 
 Ljubljana, Slovenija;
• Dr. med. Ursula Sander i prof. dr. 
 med.  Johannes  Sander,  Screening 
 - Labor, Hannover, Deutschland i
• Prof. Jean-Louis Dhondt, Laboratoire 
 Hospital Saint - Phillibert, Lomme, 
 France. 

@elimo istaknuti da se dosada{nja 
saradnja ogledala prvenstveno u stru~noj 
pomo}i navedenih pojedinaca i njihovih 
institucija, a danas se ve} realizira u 
nau~noistra`iva~kim projektima. 

Od 1.1.2000. godine, kada je neona-
talni skrining zapo~et, pa do 31. 12. 2004. 
godine broj testirane novoro|en~adi na 
KPH i PKU se stalno pove}avao (Slika 
6), iako su u nekim porodili{tima uslugu 
pla}ali roditelji. U navedenom periodu uku-
pno smo testirali 36410 novoro|en~adi. 

Obuhva}enost novoro|en~adi u 
2004. godini u porodili{tima u kojim se 
radi skrining prikazana je na Slici 7. Vi-
sok procenat obuhva}enosti (iznad 95%) 
uglavnom je zabilje`en u porodili{tima 
gdje je usluga testiranja gledano s as-
pekta roditelja bila besplatna, dok je u 
porodili{tima gdje su uslugu testiranja 
pla}ali roditelji, obuhva}enost bila znatno 
manja. Otkrivena su dva slu~aja PKU, dva 
slu~aja hiperfenilalaninemije, pet slu~ajeva 

Slika 6. Broj ura|enih uzoraka neonatalnog 
skrininga na KPH i PKU od 2000. do 2004. godine

Pedijatrija danas 2005;1(1):1-9
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KPH, od toga ~etiri trajna (tri slu~aja dis-
geneze i jedan slu~aj dishormonogeneze) 
i jedan tranzitorni oblik bolesti.

Po~etkom 2004. godine na zahtjev 
Ministarstva zdravstva Vlade Federacije 
BiH uradili smo projekt “Implementacija 

neonatalnog skrininga na KPH i PKU na 
podru~ju FBiH”. Komisija Ministarstva 
zdravstva vlade FBiH 12. 8. 2004. godine 
posjetila je Kliniku za dje~ije bolesti sa 
ciljem da provjeri da li ispunjavamo uvjete 
u pogledu kadra, opreme i prostora za obav-
ljanje djelatnosti testiranja novoro|en~adi 
na fenilketonuriju i hipotireozu.

SADA[NJOST

Nekoliko mjeseci kasnije, 19. 01. 
2005. godine, dobili smo dopis Zavoda 
zdravstvenog osiguranja i reosiguranja 
Federacije Bosne i Hercegovine sljede}eg 
sadr`aja:

“Po{tovani, 

Obavje{tavamo Vas da smo od 
Federalnog ministarstva zdravstva dobili 
akt u kojem se navodi da Univerzitetsko-
klini~ki centar Tuzla ispunjava uvjete u 

pogledu kadra, opreme i prostora za obav-
ljanje djelatnosti testiranja novoro|en~adi 
na fenilketonuriju i hipotireozu, te da za 
provo|enje ovog programa  ZZORFBiH 
mo`e zaklju~iti ugovor sa UKC Tuzla...

Program koji je sa~inila Klinika 
za dje~ije bolesti UKC Tuzla i koji nam 
je dostavljen na saglasnost, detaljno smo 
razmotrili i u cijelosti prihvatamo sadr`aj 
zdravstvenih usluga uklju~enih u ovaj pro-
gram, kao i predlo`ene cijene pojedinih 
zdravstvenih usluga...”

Za ne{to vi{e od mjesec dana 
uveden je neonatalni skrining u sva 
porodili{ta FBiH, izuzev porodili{ta 
Op}e bolnice i porodili{ta Klini~kog 
centra Univerziteta u Sarajevu (Slika 8), 

Slika 7. Obuhva}enost novoro|en~adi neonatalnim 
skriningom u 2004. godini  u porodili{tima  u kojima se vr{i  skrining

Pedijatrija danas 2005;1(1):1-9
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tj. od 1. marta  2005. godine stvoreni su 
optimalni uslovi da svako novoro|en~e u 
porodili{tima implementiranog skrininga 
bude testirano na  KPH i PKU. 

BUDU]NOST

Od  2005. do 2006. godine plani-
ramo zapo~eti program neonatalnog 
skrininga na fenilketonuriju i hipotireozu 
i u drugim dijelovima BiH i uraditi pilot 
istra`ivanje neonatalnog skrininga na kon-
genitalnu adrenalnu hiperplaziju (KAH), 
te na osnovu dobijenih rezultata utvrditi 
da li je opravdano provodit neonatalni 
skrining na KAH u FBiH.

NAU^NOISTRA@IVA^KI  RAD

Pored stru~nog rada, u Laborato-
riju za otkrivanje uro|enih metaboli~kih 

bolesti posebna pa`nja posve}ena je 
nau~noistra`iva~kom radu. U tom smislu 
samostalno, ili u saradnji sa  drugim 
istra`iva~kim institucijama,  kontinuirano 
se realizuju sljede}i projekti: 

1. Incidenca kongenitalne primarne 
 hipotireoze, fenilketonurije i hiperfe-
 nilalaninemije u FBiH 
2. Incidenca kongenitalne adrenalne 
 hiperplazije u FBiH - Pilot istra`ivanje

Slika 8. Porodili{ta u FBiH u kojima je uveden neonatalni skrining na KPH i PKU

Pedijatrija danas 2005;1(1):1-9
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3. Neonatalni TSH u procjeni stanja 
 jodnog defi cita u FBiH 
4. Incidenca defi cita BH4 - u saradnju 
 sa Division of Clinical Chemistry 
 and Biochemistry; University Chil-
 dren’s Hospital, Zürich, Switzerland
5. Genetika kongenitalne hipotireoze - u 
 saradnji sa Klinikom za dje~ije bolesti 
 iz Ljubljane, u okviru Istra`iva~kog 
 projekta “Genetics of Congenital 
 hypothyroidism” - MESPE (Middle 
 European Society for Pediatric Endo-
  crinology).
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