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Profilul standard contine testarea
screening pentru:

* Sindromul adrenogenital (AGS)
* Boala urinei cu miros de sirop de arfar
[Maple syrup urine disease, MSUD)
* Deficitul in biotinidazs
* Defectele in metabolismul camitinei
* Galactozemia
* Glutaraciduria de fip |
* Hipofiroidismul
* Isovalericaciduria
* Deficitul LCHAD, VICAD
(acizi cu lanf lung si foarte lung)
¢ Deficitul MCAD (acizi cu lant mediu)

¢ Fenilcetonuria

Pentru mai multe informatii referitoare la
frecvenia acestor boli si la posibilitafile
terapeutice, vizitafi www.synlab.ro -
secfiunea de informalii pentru pdrinfi.
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Marea majoritate a bebelusilor se nasc
perfect séndtosi. Rareori, insd, apar cazuri de
tulburdri metabolice congenitale ce implics un

risc important in dezvoltarea copilului,
ajungénd chiar s&- ameninfe viafa.
Descoperirea de timpuriv a acestora prin
screening-ul tuturor nou-ndscufilor poate

elimina aceastd variantd de evolufie. Aveti mai

jos réspuns la intrebdrile cele mai frecvente.

Felicitari si bun
venit nou-ndscut-ului
dumneavoastrdl

De ce este necesar un screening
timpuriu?

Aproximativ unul dinfr-o mie de nou n&scufi se
naste cu o tulburare mefabolicd congenitals,
f&rg ca acest lucru s¢ fie vizibil de la inceputul
vietii, deoarece nou-ndscutul afectat este
aparent s&ndtos si viol. Cu cat mai devreme
este depisfat defectul, cu afét mai eficient este
fratamentul. Momentul ideal pentru aceasts
testare de screening esfe dup& primele zile de
viatd.

Cand si cum se recolteazé proba
pentru screening?

Se recolteazd cateva picdturi de sange din
vend sau din calcaiul bebelusului in a treia zi
de viaj& - intre 36 si 72 de ore de viald;
picaturile se depun pe o hartie de filiru care
se lasd s& se usuce si se trimite imediat la
laboratorul specializat, unde proba va fi
testatd fard intéarziere, prin metode ultra-perfor-
mante, alt sensibile.

Care sunt disfunctiile metabolice
detectate?

Ghidul german de pediatrie din aprilie 2005
recomandd& un program standard de screening
pentru doudsprezece defecte metabolice, iar
programul extins mai include si alte opt boli.
La sfarsitul acestei brosuri gé&sifi detalii despre
foate acestea. In principiu, screening-ul se
efectueazd numai pentru bolile care pot fi
detectate cu maximum de acuratefe si care

pot fi fratate.

Ce facem atunci cdnd nu exista un
istoric familial al acestor boli?

Cel mai frecvent, bebelusii afectafi provin din
familii f&r& un istoric pentru astfel de boli; de
asemeneaq, un test de screening pozitiv pentru
un copil nu poate stabili riscul familial.

Cine si cdnd este informat despre
rezultatul screening-ului?

Dupd céteva zile de la recoltare, laboratorul
fransmite rezultatul in scris maternitéfii, obstetri-
cianului sau neonatologului care s-a ocupat
de recoltarea testului. In cazuri urgente,
parinfii vor fi de asemenea contactati direct;
de aceeaq, v& rugdm s& complefati rubrica
pentru adresa si numarul de telefon de pe
cardul de testare, pentru a facilita comunica-
rea cu dumneavoastrd incd din primele zile
dupd nastere.

Cine efectueazéa screening-ul
neonatal?

Existd in Europa doar cateva laboratoare
specializate in screening-ul metabolic acred-
fafe s& efectueze aceste teste. Partenerii
nostri sunt expertii laboratorului de referintd
din Weiden din cadrul synlab Germania.

Ce se intampléa dacé screening-ul
iese pozitiv?

Un rezuliat de screening nu reprezintd un
diagnostic, dar este un indicator foarte impor-
tant in clarificarea unui diagnostic. Tn cazul in
care rezultatul screening-ului este pozitiv, se
recomandd repetarea lui, pentru control.
Dacd suspiciunea este confirmatd, tratamentul
poate incepe de fimpuriu - in special prin
aplicarea unei diete specializate si prin admi-
nistrarea unor medicamente. Tulbur&rile meta-
bolice congenitale nu pot fi complet vindecate,
dar un fratament timpuriu poate preveni sau
reduce efectul unei simptomatologii grave ce
ar putea afecta dezvoltarea nou-n&scutului.

Cat timp se pastreaza cardurile in
laborator?

Dupd testare si dupd comunicarea rezuliatelor,
cardurile de tfesfare se pé&sireazd in cadrul
laboratorului synlab din Weiden pentru o
perioad& de incd 3 luni. Dupé cele 3 luni de
la recoltare, cardurile de testare sunt distruse!



