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، والذي يهدف إلى الكشف عن بعض الأمراض وتشخيصها وعلاجها مبكراً. إنها اضطرابات وراثية و/أو برنامج فحص حديثي الولادة في كتالونيادة طفلكم. الصحة قيمة ثمينة ونود مرافقتكم في رعاية المولود الجديد منذ اللحظة الأولى. لهذا السبب، نقدم لكم تهانينا على ولا
ً اتخاذ الإجراءات الصحية المناسبالغدد الصماء النادرة جداً  يعد البرنامج أداة فعالة للغاية يتم تقديمها لجميع الأطفال المولودين في ة لمنع حدوث مضاعفات خطيرة. ، ولكنها يمكن أن تكون موجودة عند الولادة، حتى لو لم تظهر أعراض على الطفل. يتيح اكتشافها مبكرا

 ؛ وهو ليس بصفة إلزامية.كتالونيا

 ف يتم إجراء اختبار الكعب؟كي
 تبر** لتحليلها مع ورقة بيانات الطفل والأسرة.يتم إجراء وخزة سطحية في الكعب ويتم استخراج بضع قطرات من الدم حيث يتم تشريبها على ورقة ماصة معتمدة. ويتم إرسال الورقة إلى المخ

 وضعه على الصدر. اؤه عادة في جناح الأمومة حيث ولد الطفل. يمكن أن يسبب إزعاجاً طفيفاً للطفل الرضيع، والذي يمكن تخفيفه، على سبيل المثال، من خلاليتم إجروبعد الولادة.  ساعة 48الوقت المثالي لإجرائه يكون بعد 

 متى يجب طلب عينة ثانية وكيف يتم ذلك؟
عادي أو عبر الهاتف مع التوجيهات ض، بل إنه من الضروري إجراء التحليلات الجديدة لاستكمال عملية الكشف. إذا كانت هذه هي حالتكم، فستتلقون الإخطار عن طريق البريد الفي بعض الأحيان يمكن طلب عينة ثانية. وهذا لا يعني أن المولود حديثاً مصاب بالمر

 المناسبة.

 كيف يتم إعطاء النتائج؟
 لى عنوان السكن الذي قدمتموه.في معظم الأحيان، تكون نتيجة الاختبار طبيعية. وسوف تتلقون النتيجة ع

 إذا تم تغييره، فإنهم يتصلون بكم. لهذا السبب، من المهم أن تكون المعلومات التي تقدمونها في جناح الأمومة صحيحة.
 لكي يتمكنوا من إرساله إليكم. Respon CatSalut 061م الهاتف ، فمن المهم أن تقوموا بالإبلاغ عن ذلك على رقشهر واحدإذا قمتم بتغيير عنوان سكنكم أو إذا لم تستلموا نتيجة الاختبار، بعد 

 ما هي الأمراض التي يتم فحصها؟
اضطرابات في استقلاب ، وستة اضطرابات في استقلاب الأحماض العضوية، وثمانية يةاضطرابات أخرى في استقلاب الأحماض الأمين، وخمسة الفينيل كيتونبيلة ، والتليف الكيسي، وقصور الغدة الدرقية الخلقيمرضاً، سيتغير تشخيصها بإجراء سريع. هي  24من بين 

 .نقص المناعة المشترك الشديد، ومرض فقر الدم المنجلي، والأحماض الدهنية
 م في عدم معرفة ذلك.هم أيضاً التعبير عن رغبتهوالدين الحق في الحصول على المعلومات، ولكن يمكنمرض والذين يعانون من اضطراب وراثي ذي صلة، لكنه لا يظهر عليهم. وللل ينلمحاالأصحاء الكما يمكن للفحص اكتشاف الأطفال 

 كما يمكن تشخيص الأمراض التي ليست هدف البرنامج، ويتم اتباع نفس الإجراء المتبع في الأمراض الأخرى.
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 ماذا لو كان اختبار التأكيد التشخيصي إيجابيا؟ً
 على المرض ويبدأ العلاج في أقرب وقت ممكن. يتم تقديم الاستشارة الوراثية وإجراء المتابعة للتحقق من فعالية العلاج. باطلاعكم بة السريريةوحدة التجريقوم فريق من 

 وبعد ذلك، ما الذي يتم عمله بأخذ عينات الدم؟
 .بشرط أن يطلبها المتخصصون في الرعاية الصحية وبموافقتكم ،ات جديدة لصالح الطفلإذ يمكن أن تكون مفيدة لإجراء اختبار ،في المختبر خمس سنواتيتم تخزين العينات لمدة 

 هل يتم علاج هذه الأمراض؟
 ل التشخيص والعلاج المبكران فائدة كبيرة لصحة هؤلاء الأطفال الرضع.يمثون اتخاذ الإجراء المناسب. حالياً، لا يوجد علاج سوى لبعض هذه الأمراض. أما بقية الأمراض، فإن العلاج المبكر يمنع أو يقلل الأعراض والإصابات التي قد تحدث دو
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العائلاتةميركلا :*

المولود  تهانينا على ولادة طفلكم. الصحة قيمة ثمينة ونود مرافقتكم في رعاية 
الجديد منذ اللحظة الأولى. لهذا السبب، نقدم لكم برنامج فحص حديثي الولادة في 
الأمراض وتشخيصها وعلاجها  الكشف عن بعض  إلى  يهدف  والذي  كتالونيا، 
مبكراً. إنها اضطرابات وراثية و/أو الغدد الصماء النادرة جداً، ولكنها يمكن أن 
تكون موجودة عند الولادة، حتى لو لم تظهر أعراض على الطفل. يتيح اكتشافها 
يعد  لمنع حدوث مضاعفات خطيرة.  المناسبة  الصحية  اتخاذ الإجراءات  مبكراً 
البرنامج أداة فعالة للغاية يتم تقديمها لجميع الأطفال المولودين في كتالونيا؛ 

وهو ليس بصفة إلزامية.

كيف يتم إجراء اختبار الكعب؟
 يتم إجراء وخزة سطحية في الكعب ويتم استخراج بضع قطرات من الدم

إلى الورقة  إرسال  ويتم  معتمدة.  ماصة  ورقة  على  تشريبها  يتم   حيث 
يلها مع ورقة بيانات الطفل والأسرة. المختبر** لتحل

إجراؤه ويتم  الولادة.  بعد  ساعة   48 بعد  يكون  لإجرائه  المثالي   الوقت 
ً ا ف ي طف إزعاجاً  يسبب  أن  يمكن  الطفل.  ولد  حيث  الأمومة  جناح  في   عادة 
 للطفل الرضيع، والذي يمكن تخفيفه، على سبيل المثال، من خلال وضعه

على الصدر.

متى يجب طلب عينة ثانية وكيف يتم ذلك؟
حديثاً  المولود  أن  يعني  لا  وهذا  ثانية.  عينة  طلب  يمكن  الأحيان  بعض  في 
لاستكمال  الجديدة  التحليلات  إجراء  الضروري  من  إنه  بل  بالمرض،  مصاب 
عملية الكشف. إذا كانت هذه هي حالتكم، فستتلقون الإخطار عن طريق البريد 

العادي أو عبر الهاتف مع التوجيهات المناسبة.

كيف يتم إعطاء النتائج؟
 في معظم الأحيان، تكون نتيجة الاختبار طبيعية. وسوف تتلقون النتيجة

على عنوان السكن الذي قدمتموه.
تكون أن  المهم  من  السبب،  لهذا  بكم.  يتصلون  فإنهم  تغييره،  تم   إذا 

المعلومات التي تقدمونها في جناح الأمومة صحيحة.
 إذا قمتم بتغيير عنوان سكنكم أو إذا لم تستلموا نتيجة الاختبار، بعد شهر

160 الهاتف  رقم  على  ذلك  عن  بالإبلاغ  تقوموا  أن  المهم  فمن   واحد، 
Respon CatSalut لكي يتمكنوا من إرساله إليكم.

ما هي الأمراض التي يتم فحصها؟
 من بين 24 مرضاً، سيتغير تشخيصها بإجراء سريع. هي قصور الغدة

وخمسة كيتون،  الفينيل  وبيلة    الكيسي،  والتليف  الخلقي،   الدرقية 
 اضطرابات أخرى في استقلاب الأحماض الأمينية، وثمانية اضطرابات في
الأحماض استقلاب  في  اضطرابات  وستة  العضوية،  الأحماض   استقلاب 

الدهنية، ومرض فقر الدم المنجلي، ونقص المناعة المشترك الشديد.
 كما يمكن للفحص اكتشاف الأطفال الأصحاء الحاملين لمرض والذين

 يعانون من اضطراب وراثي ذي صلة، لكنه لا يظهر عليهم. وللوالدين الحق
 في الحصول على المعلومات، ولكن يمكنهم أيضاً التعبير عن رغبتهم في

عدم معرفة ذلك.
 كما يمكن تشخيص الأمراض التي ليست هدف البرنامج، ويتم اتباع نفس

الإجراء المتبع في الأمراض الأخرى.

ماذا لو كان اختبار التأكيد التشخيصي إيجابيا؟ً
يقوم فريق من وحدة التجربة السريرية باطلاعكم على المرض ويبدأ العلاج في 
أقرب وقت ممكن. يتم تقديم الاستشارة الوراثية وإجراء المتابعة للتحقق من فعالية 

العلاج.

وبعد ذلك، ما الذي يتم عمله بأخذ عينات الدم؟
يتم تخزين العينات لمدة خمس سنوات في المختبر، إذ يمكن أن تكون مفيدة لإجراء 
اختبارات جديدة لصالح الطفل، بشرط أن يطلبها المتخصصون في الرعاية الصحية 

وبموافقتكم.

هل يتم علاج هذه الأمراض؟
حالياً، لا يوجد علاج سوى لبعض هذه الأمراض. أما بقية الأمراض، فإن العلاج 
الإجراء  اتخاذ  دون  تحدث  قد  التي  والإصابات  الأعراض  يقلل  أو  يمنع  المبكر 
المناسب. ويمثل التشخيص والعلاج المبكران فائدة كبيرة لصحة هؤلاء الأطفال 

الرضع.

* أو أولياء الأمور الشرعيين
** مختبر الكيمياء الحيوية وعلم الوراثة الجزيئية. مركز التشخيص الطبي الحيوي. 

المستشفى السريري في برشلونة

 اختبار الكعب
 حالة كل عام 120يتم اكتشاف أكثر من 

 
 

 الاكتشاف والعلاج المبكر ينقذ الأرواح
 

 برنامج فحص حديثي الولادة في كتالونيا
 
 
 *:الكريمة ائلاتالع
 

، والذي يهدف إلى الكشف عن بعض الأمراض وتشخيصها وعلاجها مبكراً. إنها اضطرابات وراثية و/أو برنامج فحص حديثي الولادة في كتالونيادة طفلكم. الصحة قيمة ثمينة ونود مرافقتكم في رعاية المولود الجديد منذ اللحظة الأولى. لهذا السبب، نقدم لكم تهانينا على ولا
ً اتخاذ الإجراءات الصحية المناسبالغدد الصماء النادرة جداً  يعد البرنامج أداة فعالة للغاية يتم تقديمها لجميع الأطفال المولودين في ة لمنع حدوث مضاعفات خطيرة. ، ولكنها يمكن أن تكون موجودة عند الولادة، حتى لو لم تظهر أعراض على الطفل. يتيح اكتشافها مبكرا

 ؛ وهو ليس بصفة إلزامية.كتالونيا

 ف يتم إجراء اختبار الكعب؟كي
 تبر** لتحليلها مع ورقة بيانات الطفل والأسرة.يتم إجراء وخزة سطحية في الكعب ويتم استخراج بضع قطرات من الدم حيث يتم تشريبها على ورقة ماصة معتمدة. ويتم إرسال الورقة إلى المخ

 وضعه على الصدر. اؤه عادة في جناح الأمومة حيث ولد الطفل. يمكن أن يسبب إزعاجاً طفيفاً للطفل الرضيع، والذي يمكن تخفيفه، على سبيل المثال، من خلاليتم إجروبعد الولادة.  ساعة 48الوقت المثالي لإجرائه يكون بعد 

 متى يجب طلب عينة ثانية وكيف يتم ذلك؟
عادي أو عبر الهاتف مع التوجيهات ض، بل إنه من الضروري إجراء التحليلات الجديدة لاستكمال عملية الكشف. إذا كانت هذه هي حالتكم، فستتلقون الإخطار عن طريق البريد الفي بعض الأحيان يمكن طلب عينة ثانية. وهذا لا يعني أن المولود حديثاً مصاب بالمر

 المناسبة.

 كيف يتم إعطاء النتائج؟
 لى عنوان السكن الذي قدمتموه.في معظم الأحيان، تكون نتيجة الاختبار طبيعية. وسوف تتلقون النتيجة ع

 إذا تم تغييره، فإنهم يتصلون بكم. لهذا السبب، من المهم أن تكون المعلومات التي تقدمونها في جناح الأمومة صحيحة.
 لكي يتمكنوا من إرساله إليكم. Respon CatSalut 061م الهاتف ، فمن المهم أن تقوموا بالإبلاغ عن ذلك على رقشهر واحدإذا قمتم بتغيير عنوان سكنكم أو إذا لم تستلموا نتيجة الاختبار، بعد 

 ما هي الأمراض التي يتم فحصها؟
اضطرابات في استقلاب ، وستة اضطرابات في استقلاب الأحماض العضوية، وثمانية يةاضطرابات أخرى في استقلاب الأحماض الأمين، وخمسة الفينيل كيتونبيلة ، والتليف الكيسي، وقصور الغدة الدرقية الخلقيمرضاً، سيتغير تشخيصها بإجراء سريع. هي  24من بين 

 .نقص المناعة المشترك الشديد، ومرض فقر الدم المنجلي، والأحماض الدهنية
 م في عدم معرفة ذلك.هم أيضاً التعبير عن رغبتهوالدين الحق في الحصول على المعلومات، ولكن يمكنمرض والذين يعانون من اضطراب وراثي ذي صلة، لكنه لا يظهر عليهم. وللل ينلمحاالأصحاء الكما يمكن للفحص اكتشاف الأطفال 

 كما يمكن تشخيص الأمراض التي ليست هدف البرنامج، ويتم اتباع نفس الإجراء المتبع في الأمراض الأخرى.



DE QUINES MALALTIES ES FA EL CRIBRATGE?
De 24 malalties en les quals una actuació ràpida canvia rà el 
pronòstic. Es tracta de l’hipotiroïdisme congènit, la fibrosi 
quística, la fenilcetonúria i cinc altres trastorns del metabo-
lisme dels aminoàcids, vuit trastorns del metabolisme dels 
àcids orgànics, sis trastorns del metabolisme dels àcids 
grassos, la malaltia de cèl·lules falciformes i la immunode-
ficiència combinada greu.

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

També poden diagnosticar-se malalties que no són l’objecte 
del Programa, i se seguirà el mateix procediment que en la resta 
de malalties.

QUÈ PASSA SI LA PROVA DE CONFIRMACIÓ DIAGNÒSTICA  
ÉS POSITIVA?
L’equip d’una unitat d’expertesa clínica us informarà sobre la 
malaltia i se n’iniciarà el tractament al més aviat possible. Es 
donarà aconsellament genètic i es farà el seguiment per com-
provar l’eficàcia del tractament.

I, DESPRÉS, QUÈ ES FA AMB LES MOSTRES DE SANG?
Les mostres s’emmagatzemen durant cinc anys al laboratori, ja 
que poden ser d’utilitat per fer anàlisis noves en benefici de 
l’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 ma lalties. En la resta, un tractament pre-
coç evita o redueix els símptomes i lesions 
que es produirien sense l’actuació adequada. 
El diagnòstic i tractament primerencs supo-
sen un gran benefici per a la salut d’aquests 
nadons.

Benvolgudes famílies*,
Felicitats pel naixement del vostre nadó. La salut és un valor 
preuat i volem acompanyar-vos en la cura del nounat des del 
primer moment. Per això, us oferim el Programa de cribratge 
neonatal de Catalunya, que té els objectius de detectar, 
diag nosticar i tractar precoçment algunes malalties. Són tras-
torns genètics i/o endocrins molt poc freqüents però que po-
den estar presents al naixement, encara que el nadó no en 
presenti símptomes. La seva detecció precoç permet les actua-
cions sanitàries adequades per prevenir complicacions greus. 
El Programa és una eina molt eficaç que s’ofereix a tots els 
infants nascuts a Catalunya; no és de caràcter obligatori.

COM ES FA LA PROVA DEL TALÓ?
Es fa una punxada superficial al taló 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 nadó i la família.

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 ocasio nar petites molèsties al nadó 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. Això no vol 
dir que el nounat tingui la malaltia, sinó que cal fer noves 
anàlisis per completar el procés de detecció. Si és el vostre 
cas, rebreu la notificació per correu postal o per telèfon 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 hàgiu facilitat.

Si surt alterat, es posaran en contacte amb vosaltres. Per això 
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-
lèfon 061 CatSalut Respon per tal que us el facin arribar.

Programa de cribratge neonatal de Catalunya

La prova del taló
Cada any es detecten  
més de 120 casos

Més informació a:  canalsalut.gencat.cat
 * O tutors legals
**  Laboratori de Bioquímica i Genètica Molecular. CDB. Hospital Clínic de Barcelona

La detecció i el tractament  
precoços salven vides
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Tel. laboratori cribratge neonatal: 932 275 669
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