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La prova del talo

Cada any es detecten
meés de 120 casos

La deteccio i el tractament
precogos salven vides

Programa de cribratge neonatal de Catalunya
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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 pero que po-
den estar presents al naixement, encara que el nadd no en
presenti simptomes. La seva deteccid precog permet les actua-
cions sanitaries adequades per prevenir complicacions greus.
El Programa és una eina molt eficag 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 molésties al nad6é que es poden alleu-
gerir, per exemple, posant-lo al pit.

QUAN CAL DEMANAR UNA SEGONA MOSTRATCOM 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 notificacié 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
** Laboratori 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, la fenilcetonduria 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 pero 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 genétic 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 sollicitin 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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