Era prova deth talon

Cada an se detecten
meés de 120 casi

Era deteccion e eth tractament precog
sauven vides

Programa de crivelatge neonatau de Catalonha

MM Generalitat de Catalunya
I Ageéncia de Salut Publica de Catalunya

Benvoludes familhes,*

Felicitats pera neishenca deth voste mainatjon. Era salut ei ua
valor preciosa e volem acompanhar-vos en suenh deth nau-
neishut dempus deth prumer moment. Per aco, vos aufrim eth
Programa de crivelatge neonatau de Catalonha, qu'a es to-
ques de detectar, diagnosticar e tractar precocament béres ma-
lauties. Son trebolaments genetics e/o endocrins forca poc fre-
glenti, mes poden ester presents ena neishenca, encara qu'eth
mainatjon non ne presente simptomes. Detectar-les precoga-
ment permet es accions sanitaries apropriades enta previer
complicacions gréus. Eth Programa ei ua airina forca eficaca
que s’aufris a toti es mainatges neishudi en Catalonha; non
ei de caracter obligatori.

COM SE HE ERA PROVA DETH TALON?

Se hé ua punchada superficiau en talon e s'extrén ues gotes de
sang que s'impregnen en un papér absorbent omologat. Eth
papeér se mane ath laboratori** enta analisar-lo damb ua ficha
de donades deth mainatjon e dera familha.

Eth moment idoneu enta her-la ei 48 ores dempus dera neis-
henca. Se sol amiar a térme ena maternitat a on a neishut eth
mainatge. Pot causar petites molesties ath mainatjon, que se
poden aleugerir, per exemple, en tot meter-lo contra eth pitrau.

QUAN CAU DEMANAR UA DUSAU MOSTRA E COM SE HE?

A viatges se'n pot sollicitar ua dusau mostra. A¢d non vo dider
gu'eth nauneishut age era malautia, senon que cau her naues
analisis enta completar-ne eth procés de deteccion. S'ei eth
voste cas, receberatz era notificacion per correu postau o per
telefon damb es indicacions oportunes.

COM SE DAN ES RESULTATS?

Era majoria des cops eth resultat dera prova ei normau. Ne re-
ceberatz eth resultat en domicili qu'ajatz facilitat.

Se ges alterat, se meten en contacte damb vosati. Per aco, ei
important qu'es donades que facilitetz ara maternitat siguen
correctes.

Se cambiatz de domicili o se transcorrut un mes non auetz
recebut eth resultat dera prova, ei important qu‘ac comuniquetz
ath telehon 061 CatSalut Respon enta que vos lo manden.

* O tutors legau
** | aboratori de Bioquimica e Genetica Moleculara. CDB. Espitau Clinic de Barcelona

DE QUINES MALAUTIES SE HE ETH CRIVELATGE?

De 24 malauties que son pronostic cambiara damb ua accion
raapida. Se tracte der ipotiroidisme congenit, era fibrosi
quistica, era fenilcetonuria e cinc auti trebolaments deth
metabolisme des aminoacids, ueit trebolaments deth me-
tabolisme des acids organics, sies trebolamenta deth me-
tabolisme des acids grassi, era malautia de cellules falcifor-
mes e era immunodeficiéncia combinada gréu.

Eth crivelatge tanben pot detectar mainatges portadors
sans de malautia qu'an bera alteracion genetica relacionada
mes no la desvoloparan. Es progenitors auetz eth dret a es-
ter-ne informadi meés tanben podetz manifestar era vosta vo-
lontat de non sabé'c.

Tanben poden diagnosticar-se malauties que non son er ob-
jécte deth Programa, e se seguéish eth madeish procediment
gu'ena résta de malauties.

QUE PASSE S'ERA PROVA DE CONFIRMACION DIAGNOSTICA EI
POSITIVA?

Era equipa d'ua unitat d’expertesa clinica vos informe a pre-
paus dera malautia e se n'inicie eth tractament ath més leu pos-
sible. Se da conselhament genetic e se he eth seguiment enta
verificar era eficacitat deth tractament.

E, DEMPUS, QUE SE HE DAMB ES MOSTRES DE SANG?

Es mostres ssemmagazinen pendent cinc ans en laboratori, per
¢0 que poden éster d'utilitat enta hér analisis naues en benefici
deth mainatge, cada viatge qu'es professionaus sanitaris ac
solliciten e damb eth voste consentiment.
o
e

AGUESTES MALAUTIES SE GUARISSEN?

Actuaument, sonque an guarison béres ues
d'aguestes malaluties. Per ¢o dera résta, un
tractament precog evite o redusis es simpto- 7SS
mes e lesions que se produsirien sense era ac- A
cion apropriada. Eth diagnostic e eth tracta-
ment prumerencs supausen un gran benefici
entara salut d'aguesti mainatjons.

Més informacion en: canalsalut.gencat.cat

Telefon deth laboratori de crivelatge neonatau: CatSalut
932 275 669 06 Respon

(Cost o ucada: sogons operacora.
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La prova del talo

Cada any es detecten
més de 120 casos

La deteccio i el tractament
precogos salven vides

Programa de cribratge neonatal de Catalunya

MM\ Generalitat de Catalunya
Y Ageéncia de Salut Publica de Catalunya

Benvolgudes families’,

Felicitats pel naixement del vostre nadd. La salut és un valor
preuat i volem acompanyar-vos en la cura del nounat des del
primer moment. Per aix0, us oferim el Programa de cribratge
neonatal de Catalunya, que té els objectius de detectar,
diagnosticar i tractar precogment algunes malalties. Sén tras-
torns genetics i/o endocrins molt poc freqlients perd que po-
den estar presents al naixement, encara que el nadé no en
presenti simptomes. La seva deteccid preco¢ permet les actua-
cions sanitaries adequades per prevenir complicacions greus.
El Programa és una eina molt efica¢ que s'ofereix a tots els
infants nascuts a Catalunya; no és de caracter obligatori.

COM ES FA LA PROVA DEL TALO?

Es fa una punxada superficial al tald i s'extreuen unes gotes
de sang que s'impregnen en un paper absorbent homologat.
El paper s'envia al laboratori™ per a analitzar-lo amb una fit-
xa de dades del nadé i la familia.

El moment idoni per fer-la és 48 hores després del naixe-
ment. Se sol dur a terme a la maternitat on ha nascut l'infant.
Pot ocasionar petites moleésties al nad6é que es poden alleu-
gerir, per exemple, posant-lo al pit.

QUAN CAL DEMANAR UNA SEGONA MOSTRA I COM ES FA?

De vegades es pot sol-licitar una segona mostra. Aixo no vol
dir que el nounat tingui la malaltia, sind que cal fer noves
analisis per completar el procés de deteccio. Si és el vostre
cas, rebreu la notificacio per correu postal o per telefon amb
les indicacions oportunes.

COM ES DONEN ELS RESULTATS?

La majoria de les vegades el resultat de la prova és normal. En
rebreu el resultat al domicili que hagiu facilitat.

Si surt alterat, es posaran en contacte amb vosaltres. Per aixo
és important que les dades que faciliteu a la maternitat siguin
correctes.

Si canvieu de domicili o si transcorregut un mes no heu rebut
el resultat de la prova, és important que ho comuniqueu al te-
lefon 061 CatSalut Respon per tal que us el facin arribar.

* O tutors legals
** | aboratori de Bioquimica i Genética Molecular. CDB. Hospital Clinic de Barcelona

DE QUINES MALALTIES ES FA EL CRIBRATGE?

De 24 malalties en les quals una actuacié rapida canviara el
pronostic. Es tracta de I'hipotiroidisme congenit, la fibrosi
quistica, |a fenilcetondria i cinc altres trastorns del metabo-
lisme dels aminoacids, vuit trastorns del metabolisme dels
acids organics, sis trastorns del metabolisme dels acids
grassos, la malaltia de cél-lules falciformes i la immunode-
ficiencia combinada greu.

El cribratge també pot detectar infants portadors sans de
malaltia, que tenen alguna alteracié genética relacionada pero
no la desenvoluparan. Els progenitors teniu el dret a ser-ne in-
formats perd també podeu manifestar el vostre desig de no
saber-ho.

També poden diagnosticar-se malalties que no sén l'objecte
del Programa, i se seguira el mateix procediment que en la resta
de malalties.

QUE PASSA SI LA PROVA DE CONFIRMACIO DIAGNOSTICA
ES POSITIVA?

Lequip d'una unitat d’expertesa clinica us informara sobre la
malaltia i se n'iniciara el tractament al més aviat possible. Es
donara aconsellament genetic i es fara el seguiment per com-
provar l'eficacia del tractament.

I, DESPRES, QUE ES FA AMB LES MOSTRES DE SANG?

Les mostres s'emmagatzemen durant cinc anys al laboratori, ja
que poden ser d'utilitat per fer analisis noves en benefici de
I'infant, sempre que els professionals sanitaris

les sol licitin i amb el vostre consentiment. ‘

AQUESTES MALALTIES ES CUREN?

Actualment, només tenen cura algunes d'aques-
tes malalties. En la resta, un tractament pre-
co¢ evita o redueix els simptomes i lesions
que es produirien sense l'actuacié adequada.
El diagnostic i tractament primerencs supo-
sen un gran benefici per a la salut d'aquests
nadons.
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Més informacid a: canalsalut.gencat.cat CatSalut

Respon

o tucads:segons psadors
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Tel. laboratori cribratge neonatal: 932 275 669

DL: B-25.240-2019


%0D%20canalsalut.gencat.cat%20

