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Detectarea timpurie a bolilor

congenitale

Directia Sanitara din cadrul guvernului regional din Castilla y Ledn
ofera un program pentru detectarea timpurie

a bolilor congenitale la nou-nascuti.

Programul permite diagnosticarea si tratarea unor boli

la care nou-nascutul nu prezinta simptome,

dar care pot cauza probleme grave de sanatate

incepand din primele luni de viata.

Programul este voluntar si gratuit

pentru toti nou-nascutii din Castilla y Ledn.

Detectarea timpurie Boli congenitale

Inseamna descoperirea Acestea sunt boli care exista inca de la
unei boli inainte de a nasterea bebelusului si pot fi transmise
avea simptome. de parinti sau nu.

Ce sunt bolile congenitale?

Bolile congenitale sunt boli rare
pentru ca exista putine cazuri.
Ele formeaza un grup de boli cu diferite cauze:
e Endocrine: adica boli care au legaturd
cu glande si hormoni.

Glandele sunt organe care produc substante



precum transpiratia sau saliva.
Hormonii sunt substante chimice
pe care le produce corpul pentru a face anumite lucruri,

de exemplu, sa creasca.

e Metabolice: adica boli care au legatura

cu schimbarile care se produc in celule.

» Hematologice: adica boli care au legatura

cu componentele sanguine.

Ce boli detecteaza programul?

Programul detecteaza 15 boli diferite.
Vom include in continuare numele lor:
e Hipotiroidismul congenital
e Fenilcetonuria
e Fibroza chistica
e Hiperplazia congenitala a suprarenalelor
e Anemia falciforma, Aciduria glutarica de tip I
e Deficitul de acil-CoA dehidrogenaza
cu lant mediu (MCAD),



e Deficitul de 3-hidroxiacil-CoA dehidrogenaza
cu lant lung (LCHAD)

» Deficitul de biotinidaza

e Acidemia izovalerica

¢ Boala urinei cu miros de sirop de artar

e Homocistinuria

e Tirozinemia I

¢ Acidemie metilmalonica

e Acidemie propionica

Pentru mai multe informatii, adreseaza-te medicului.

Care sunt avantajele diagnosticului

timpuriu?

Diagnosticul timpuriu face posibila tratarea bolii
cand copilul nu are inca simptome

si imbunatatirea evolutiei bolii.

Cum, cand si unde se efectueaza

analiza?

Analiza consta in extractia catorva picaturi de sange
din calcaiul copilului.
Analiza se face in timp ce copilul se afla in spital,

in a treia zi de la nastere,

cand are intre 48 si 72 de ore.



Sangele este analizat intr-un laborator
numit laborator de screening neonatal
si care se afla in Centrul de Hemoterapie si Donare de Sange

din Castilia y Ledn.

Screeningul neonatal

o analiza de sange efectuata tuturor nou-
nascutilor pentru a detecta si a putea trata din
timp bolile metabolice.

Efectuarea unei a doua analize

Uneori, este necesar sa se efectueze o a doua analiza de séange.
Daca este cazul, de la laborator
te anunta prin telefon sau prin posta

pentru a merge cat mai repede la clinica de care apartii.

Comunicarea rezultatelor

Laboratorul de screening neonatal

te va informa despre rezultatele testului.

Daca rezultatele sunt normale,

iti vor trimite o scrisoare la 20 de zile de la data

analizei.



Daca scrisoarea intarzie sau nu ajunge la tine,

poti suna la nr. de telefon 983 418 823

unde ceri sa te transfere cu interiorul 89675.

Programul pentru apelurile telefonice este de luni pana vineri,

delaora 1l la ora 14.

Daca exista valori anormale ale rezultatelor,
nu inseamna ca bebelusul tau are o boala.
Inainte de a avea un diagnostic definitiv

trebuie facute mai multe analize.

ConS|mtamantuI In cunostinta de

cauza si protectia datelor cu caracter

Fiind vorba de o analiza genetica,
este obligatoriu ca mama, tatal sau tutorele legal

sa-si ofere consimtamantul scris pentru a se face analiza.

In spitalul in care se face analiza,
vei primi toate informatiile de care ai nevoie despre:
e analiza
e consimtamantul pe care trebuie sa il semnezi
e posibilitatea de a nu fi informat
cu privire la unele din rezultatele programului

e pastrarea probei de sange



si posibilitatea ca, dupa 5 ani,

sa permiti sa fie utilizata pentru 22 1117 eeE S EE e

donde se guardan
muestras bioldgicas para
realizar diagndsticos o
investigacion asegurando
la calidad, el ordeny el
destino de las muestras.

cercetare in Centrul de Hemoterapie

si Donare de Sange din Castilia y Leon.

Persoana responsabila de tratament si utilizarea
datelor tale personale si a celor ale nou-nascutului

este Directia Generala de Sanatate Publica.

Iti poti exercita drepturile cu privire la protectia datelor

in fata Directiei Generale de Sanatate Publica

sau depunand o cerere la Agentia Spaniola pentru Protectia Datelor.
Daca doresti sa afli mai multe despre prelucrarea datelor tale

poti accesa:

https://www.saludcastillayleon.es/transparencia/es/pdsn0025
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