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Fibroza chisticd S

nformatii pentru pdrinti

Testul de screening preventiv
pentru fibroza chisticd

Informatii pentru pdrinfi



Felicitari

pentru bebelus!

Cei mai mulfi copii se nasc in perfectd stare
de séndtate. Pentru ca acest lucru sd fie cert,
este necesar testul de screening efectuat din

cateva picdturi de sange colectate dupd o
mic& infepdturd a célcdiului. Acesta este
cunoscut sub numele de screening-ul meta-
bolic al noundscutului si depisteazd
tulbur&rile metabolice rare care determing
manifestdri care nu sunt vizibile la nastere,
dar care pot avea consecinfe serioase in
viitor. Exist& insé o afectiune care nu e
monitorizatd de céfre screening-ul metabolic
al nou-n&scutului si anume fibroza chisticd,

cunoscutd si sub numele de mucoviscidozd

Testul pentru fibroza chistic& nu este inclus in
screening-ul metabolic al nou-n&scutului. Dorim
s& v& vorbim despre importanfa acestui test,
deoarece diagnosticul precoce al acestei boli
grave si insfituirea unui fratament timpuriu vor
aduce o imbungtdfire majord a prognosticului
pentru copilul dumneavoastra.

Acest al doilea test evidenfiazd fibroza
chisticd.Nu este un test obligatoriu si nici
gratuit.

Ce este fibroza chistica?

Fibroza chisticd - cunoscutd si sub denumirea
de mucoviscidozd, de la termenul latinesc
pentru “mucus lipicios” - este o boald
metabolicd congenitald deferminata genetic.
Mutatiile genetice implicate fac ca mucusul s&
blocheze organe vitale, provocand distrugeri
ireparabile la nivelul pldmanilor, pancreasului,
ficatului i intestinului. Spre exemplu, aproximativ
8.000 de persoane din Germania suferd de
acestd boald incd incurabild, iar una din
doudzeci de persoane este purtétoare a
defectului genetic, f&rg s§ dezvolte boala.

Tn Romania, nu se cunoaste numarul real al
persoanelor afectate.

Cum beneficiati de screening-ul
pentru fibroza chistica?

Aproximativ jumatate din pacientii cu
mucoviscidozd sunt diagnosticati dupd doi
ani, ceea ce le poate fi fatal. Descoperirea
bolii imediat dupd nastere permite fralamente
finfite inca de la primele simptome, cum ar fi
infectiile pulmonare complicate.

Tncd nu existd un tratament care s vindece
fibroza chistica. Cu
toate acesteaq, rata de
supraviefuire este mult
imbuné&t&fitd la copiii
care primesc fratament
precoce. In afard de
mentinerea funcfiei
respiraforii - prin
utilizarea antibioticelor
- aplicarea terapiei
precoce poate
imbunatati si dezvoltarea

general fizicd a copilului

Cum se efectueaza testul?

Acelasi laborator de screening metabolic va
efectua si festul pentru fibroza chisticg, farg un
efort suplimentar pentru dumneavoastrd si
copil. Séngele este testaf pentru o anumitd
enzimd digestivd - fripsina imunoreactivé
(IRT) - a carei eliberare din pancreas este
blocatd, astfel incat nu mai ajunge n tractul
digestiv, ci se acumuleazd in sénge in cantitti
anormale.

Tn cazul unui rezultat
cu valori crescute
ale IRT, urmeazd
efectuarea unor
teste suplimentare,
inclusiv screening
genetic molecular,
pentru a avea un
rezultat final,
confirmat.

Ce aveti de

dumneavoastrd. Alte
complicatii posibile in
fibroza chisticd includ problemele digestive si
malnutrifio, deoarece gr&simile si vitaminele
liposolubile raman blocate si nu sunt preluate
de caire organism. Descoperirea timpurie a
bolii v& permite supravegherea cresterii in
greutate a copilului si aplicarea mé&surilor
terapeutice f&rd intarziere.

facut?
Cerefi personalului medical din
maternitatea unde afi ndscut s& adauge la
cererea de screening metabolic neonatal si
pe cea pentru fibroza chistics. Completafi
corect cardul si formularul de consimt&mant.
Doctorul dumneavoastrd va primi rezultatul.
Maioritatea testelor sunt negative (99,5%).
Cardurile de screening sunt distruse dupd trei
luni.



