Deteccion precoz
de enfermedades
congenitas




Deteccion precoz

de enfermedades congeénitas

La Consejeria de Sanidad de la Junta de Castilla y Ledn

ofrece un programa para la deteccidén precoz

de enfermedades congénitas en el recién nacido.

Este programa permite diagnosticar y tratar algunas enfermedades
gue no tienen sintomas en el recién nacido

pero que pueden causar problemas de salud importantes

desde los primeros meses de vida.

El programa es voluntario y gratuito

para todos los recién nacidos en Castilla y Ledn.

Deteccion precoz Enfermedades congénitas

Es descubrir una Son enfermedades que estan presentes
enfermedad antes de que desde el nacimiento del bebé y pueden
tenga sintomas. ser transmitidas por los padres o no.

¢Quée son las enfermedades

congénitas?

Las enfermedades congénitas son enfermedades raras
porque hay pocos casos. Son un grupo de enfermedades con

diferentes causas

e Endocrino: es decir, enfermedades relacionadas

con las glandulas y las hormonas.



Las glandulas son 6rganos que producen sustancias

como el sudor o la saliva.

Las hormonas son sustancias quimicas
que fabrica el cuerpo para hacer algunas cosas,

como por ejemplo crecer.

e Metabolico: es decir enfermedades relacionadas

con los cambios que ocurren en las células.

e Hematoldgico: es decir enfermedades

relacionadas con los componentes de la sangre.

¢Qué enfermedades detecta

el Programa?

El Programa detecta 15 enfermedades diferentes.
Aqui vamos a poner sus nombres:

e Hipotiroidismo congénito

e Fenilcetonuria

e Fibrosis quistica

e Hiperplasia suprarrenal congénita

e Anemia falciforme, Acidemia glutarica tipo I

* Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena media (MCAD),



e Deficiencia de 3-hidroxiacil-CoA deshidrogenasa
de cadena larga (LCHAD)

o Déficit de biotinidasa

e Acidemia isovalérica

e Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce

e Homocistinuria

e Tirosinemia I

e Acidemia Metilmaldnica

e Acidemia Propidnica

Para mas informacidn pregunta a tu médico.

¢Que ventajas tiene su diagnostico

precoz?

El diagndstico precoz permite tratar la enfermedad
cuando el nifio todavia no tiene sintomas

y mejorar la evolucion de la enfermedad.

¢Como, cuando y donde se realiza

la prueba?

La prueba consiste en sacar
unas gotas de sangre del taldn del bebé.
La prueba se hace mientras el nifio esta

-

<

en el hospital, al tercer dia de nacer,

cuando tiene entre 48 y 72 horas de vida.



La sangre se analiza en un laboratorio
que se llama laboratorio de cribado neonatal
y que esta en el Centro de Hemoterapia y Hemodonacion

de Castilla y Ledn.

Cribado neonatal

analisis de sangre que se realiza a todos los
recién nacidos para detectar y poder tratar con
antelacion enfermedades metabdlicas.

Realizacion de una segunda

toma de muestra

A veces, es necesario realizar una segunda toma de sangre.
Cuando es necesario, desde el laboratorio
te avisan por teléfono o por carta

para que vayas a tu centro de salud lo antes posible.

Comunicacion de los resultados

El laboratorio de cribado neonatal

te informara de los resultados de la prueba.
Si los resultados son normales,

te enviaran una carta 20 dias después

de la realizacidn de la prueba.



Si la carta se retrasa o no llega

puedes llamar al teléfono 983 418 823

y pedir que te pasen con la extension 89675.
El horario para llamar es de lunes a viernes,

de 11 de la manana a 2 de la tarde.

Si hay alguna alteracion en los resultados,
no quiere decir que tu hijo tenga una enfermedad
Antes de tener un diagnodstico definitivo

hay realizar mas pruebas.

Consentimiento informado y

proteccion de datos personales

Como es una prueba genética
es obligatorio que la madre, el padre o el tutor legal

dé por escrito el consentimiento para hacer la prueba.

En el hospital donde se haga la prueba
te daran toda la informacion que necesitas sobre:
e La prueba
e El consentimiento que tienes que firmar
e La posibilidad de que no te informen
de algunos resultados del Programa

e La conservacion de la muestra de sangre



y la posibilidad de que, 5 afios despugs,
permitas su uso para la investigacion
en el de Hemoterapia

y Hemodonacion de Castilla y Leon.

El responsable del tratamiento y utilizacion

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

de tus datos personales y de los del recién nacido

es la Direccion General de Salud Publica.

Puedes ejercer tus derechos sobre la proteccion de datos

ante la Direccidon General de Salud Publica

o reclamar ante la Agencia Espanola de Proteccion de Datos.

Si quieres saber mas sobre el tratamiento de tus datos

Puedes entrar en:

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