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Examen de sange extemporaneu pentru
bebelusul d-voastra

In prima saptdmana dupa nastere, vi se va facilita un examen de sange extemporaneu pentru
bebelusul d-voastra.

De ce trebuie examinati nou-nascutii?
Examenul de sange extemporaneu pentru nou-nascuti ajuta la identificarea bebelusilor care
sufera de afectiuni medicale rare, dar grave.

Majoritatea bebelusilor examinati au avut rezultate negative, dar pentru numarul imense.
Tratamentul precoce poate imbunatati sanatatea acestora si preveni dezvoltarea unui grav
handicap sau chiar decesul.

Care este scopul examinarii nou-nascutilor?

Tuturor bebelusilor din Irlanda de Nord li se ofera testare impotriva fenilcetonuriei,
hipotiroidisimului congenital, fibrozei chistice, afectiunilor celulelor secera si deficitului mediu de
dehidrogenaza a acilului Coenzima A (MCADD).

Fenilcetonurie

Aproximativ 1 din 6000 de nou-nascuti din Irlanda de Nord sunt afectati de fenilcetonurie (PKU).
Bebelusii cu aceasta afectiune genetica, nu sunt capabili sa metabolizeze o anumita substanta din
produsele alimentare numita fenilalanina. Netratata, aceasta poate cauza un grav si ireversibil
handicap mental.

Nou-nascutiii testati care sufera de PKU pot fi tratati precoce prin intermediul unei diete speciale,
care va preveni aparitia unui grav handicap, oferindu-le acestora posibilitatea sa duca o viata
normala.

In cazul in care copiii nu sunt testati, dar mai tarziu se constata ca suferd de PKU, poate fi prea
tarziu pentru ca dieta speciala sa aduca o contributie reala.

Hipotiroidism congenital

Circa 1 la 3000 de bebelusi nascuti in Irlanda de Nord sufera de hipotiroidism congenital (CHT).
Bebelusii cu CHT nu au hormonul tiroxina n cantitate suficienta. in lipsa acestui hormon, ei nu
cresc normal si pot dezvolta un grav si permanent handicap fizic si mental.
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Examenul presupune faptul ca acesti copii, cu CHT, pot fi tratati din timp cu tiroxina, fapt care va
preveni dezvoltarea unui grav handicap, permitandu-le sa se dezvolte in mod normal.

Daca bebelusii nu sunt examinati si ulterior se constata ca sufera de CHT, ar putea fi prea tarziu
in a preveni dezvoltarea unei grave incapacitati.

Fibroza chistica

Circa 1 la 2500 de bebelusi nascuti in Irlanda de Nord sufera de fibroza chistica (FC). Aceasta
boala genetica poate afecta digestia si plamanii. Nou-nascutii cu FC nu iau in greutate in mod
normal si infectii frecvente pot sa se dezvolte la nivelul pieptului.

Examinarea inseamna ca acesti copii cu FC pot fi tratati timpuriu, printr-o dieta cu un aport
energetic ridicat, medicamente si fizioterapie. Desi copiii cu FC inca pot deveni foarte bolnavi,
tratamentul precoce este considerat a le oferi o viata mai lunga, mai sanatoasa.

In cazul in care bebelusii nu sunt testati pentru FC si au aceast& boala, acestia pot fi testati mai
tarziu, dar parintii pot intra intr-o stare de anxietate pana ce FC este recunoscuta.

Examinarea pentru FC include testarea unor copii pentru cele mai frecvente modificari ale genei
care provoaca boala. Aceasta inseamna ca examenul poate identifica acei bebelusi susceptibili de
a fi purtatori genetici de FC. Acesti nou-nascuti pot avea nevoie de teste suplimentare pentru a
afla daca sunt purtatori sanatosi sau sufera de FC.

Tulburari ale celulelor in secera

Circa unul la 5000 de bebelusi nascuti in Irlanda de Nord sufera de tulburari ale celulelor secera
(TCS). Aceste conditii mostenite afecteaza globulele rosii. La bebelusii cu TCS globulele rosii pot
lua forma de secera si se pot bloca in vasele de sange mici. Acest lucru poate provoca durere si
daune corpului copilului, infectie grava, sau chiar decesul.

Examenul presupune faptul ca acesti copii cu TCS pot primi tratament timpuriu, inclusiv vaccinari
si antibiotice, care, alaturi de educatia parentala, vor ajuta la prevenirea unei grave imbolnaviri gi
le va permite copiilor sa traiasca o viata mai sanatoasa

Examenul poate identifica, de asemenea, nou-nascutii care sunt purtatori genetici de TCS sau o
alta tulburare neobignuita ale globulelor rogii. Purtatori de tulburari ale celulelor secera sunt
sanatosi si nu necesita tratament. Rareori, examenul identifica alte conditii, cum ar fi talasemia,
care poste afecta globulele rosii.
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MCADD

Circa 1 la 10.000 de nou-nascuti din Irlanda de Nord sufera de MCADD. Bebelusii cu aceasta
afectiune congenitala, au probleme de descompunere a grasimilor in vederea producerii de
energie pentru organism. Acest lucru poate duce la boli grave sau chiar la deces.

Examenul inseamna ca majoritatea copiilor cu MCADD pot fi indentificati din timp, permitand
acordarea unei atentii speciale dietei lor, inclusiv asigurarea unei alimentari regulate. Aceasta
ingrijire poate preveni boli grave si le poate permite copiilor cu MCADD sa se dezvolte normal.

Testarea MCADD este importanta pentru bebelusi, astfel incat cei care prezinta aceasta afectiune
sa nu se imbolnaveasca grav si brusc.

Ce se intampla daca exista un caz de MCADD in familie?

Inainte de nasterea copilului, ar trebui s& informati cadrul medical (obstetricianul sau moasa) care
are grija de d-voastra, daca in familia d-voastra sau a partenerului d-voastra exista un caz de
MCADD. Vi se va oferi o trimitere la un specialist in genetica, care va va putea raspunde la orice
intrebari sau discuta orice probleme ati avea.

Este posibil sa vi se recomande testarea precoce a bebelusului d-voastra. Detaliile cu privire la
informatiile furnizate privind depistarea precoce si directivele speciale de urmat dupa nasterea
copilului vor fi inregistrate manual in fisa d-voastra de maternitate.

Daca depistarea precoce este recomandata, asistenta/moasa va recolta o cantitate mica de sange
din calcaiul sugarului pe un card de colectare de sange marcat "caz de MCADD in familie".
Aceasta va avea loc intre 24-48 de ore de la nastere, iar rezultatele vor fi de obicei disponibile intr-
un interval de 48 de ore de la prelevarea probei.

Bebelusilor testati timpuriu datorita unui caz de MCADD in familie le vor trebui prelevate probe de
sange de rutina odata cu implinirea a 5 zile.

Acolo unde exista caz de MCADD in familie, este important a se asigura bebelusului
dumneavoastra un bun aport de lapte. Un copil nascut la termen ar trebui sa fie hranit la fiecare
patru ore de la nastere, iar un copil nascut prematur la fiecare trei ore. Exista anumite riscuri in
primele 72 de ore pentru sugari datorita cantitatii si calitatii laptelui matern din acest interval. Este
astfel recomandat ca sugarii sa primeasca doze de formula din lapte pana la stabilirea unei bune
alimentari cu lapte matern.

Examenul de sénge din Irlanda de Nord va mai releva si altceva?
Examinarea poate, de asemenea, sa identifice un numar de boli metabolice rare precum
homocistinuria.
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Cum va preleva moasa probe de sange?

Moasa / asistenta va intepa calcéiul bebelusului cu ajutorul unui dispozitiv special pentru a recolta
cateva picaturi de sange pe un card. intepatura in calcai poate fi incomoda, iar sugarul d-voastra
s-ar putea sa planga.

Cum puteti ajuta?
» Asigurati-va ca bebelusul dumneavoastra e mentinut la caldura si confortabil.
» Fiti pregatita sa-l hraniti si sa-I alintatj.

Sunt necesare probele de sange in mod repetat?

Ocazional, moasa sau asistenta medicala de teren va va contacta pentru a preleva o proba
suplimentara de sange din calcaiul bebelusului. Aceasta se poate datora faptului ca initial nu s-a
recoltat suficient sdnge, sau rezultatul a fost neclar. Rezultatele repetate sunt de obicei normale.

Examenul este recomandat

Testarea bebelusului d-voastra impotriva tuturor acestor conditii este extrem de recomandata, dar
nu este obligatorie. Tn cazul in care nu doriti vreunul dintre aceste teste, discutati cu moasa d-
voastra. Toate deciziile d-voastra vor fi inregistrate in fisele de observatie medicala ale d-voastra
si in carnetul de sanatate al copilului ("Carnetul Rosu").

Daca d-voastra considerati ca sugarul nu a fost testat, discutati cu moasa sau cu medicul de
familie.

Cum veti intra in posesia rezultatelor?

Cei mai multi bebelusi vor avea rezultate normale, lucru care indica faptul ca nu sunt considerati a
avea niciuna dintre aceste afectiuni. De obicei, un cadru medical va informa parintii privind
rezultatele testelor si va inregistra rezultatele in carnetul de sanatate al bebelusului ("Carnetul
Rosu") inainte ca acesta sa implineasca 8 saptamani.

In cazul In care nu atj primit rezultatele pana ce bebelusul d-voastra va implini 8 saptdmani,
discutati cu asistenta medicala de teren.

Daca se considera ca sugarul d-voastra poate suferi de una dintre aceste afectiunii, bebelusii vor
fi nevoiti sa fie supusi altor teste pentru a confirma rezultatele. in mod normal urmeaza sa fitj
contactata intr-un interval de trei sau patru saptamani de la efectuarea primului test.

Scopul acestor teste este identificarea bebelusilor care sunt predispusi sa sufere de astfel de
afectiuni. Examinarea nu este 100% precisa.
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Ce se intampla cu probele de sange ale copilului dupa examinare?
Dupa examinare, probele de sange ale nou-nascutului sunt depozitate pentru o perioada minima
de 5 ani si pot fi folosite intr-un numar de cazuri:

» Pentru a verifica rezultatele sau pentru alte teste recomandate de medicul d-voastra.

* Pentru a imbunatati programul de examinare.

» Pentru monitorizarea sanatatii publice si in cercetare, pentru imbunatatirea nivelului de
sanatate al nou-nascutilor si al familiilor lor. Sugarului d-voastra nu i se va face cusnoscuta
identitatea si nu veti fi contactata in acest sens.

Utilizarea acestor probe de sange este guvernata de un cod deontologic, disponibil la moaga d-
voastra. Alternativ, puteti vizita pagina: https://www.gov.uk/government/publications/newborn-blood-spot-
screening-code-of-practice-for-the-retention-and-storage-of-residual-spots

Exista sanse mici ca unii cercetatori sa doreasca sa va invite pe d-voastra si sugarul d-voastra sa
participati la viitoarele cercetari legate de programul de examinare a probelor de sange. 1n cazul
in care nu doriti sa primiti invitatii pentru a lua parte la programe de cercetare, va rugam sa-i
comunicati acest lucru moasei d-voastra.

Pentru mai multe informatii legate de cazurile de MCADD in familie vizitati;
www.nrls.npsa.nhs.uk/alerts/?entryid45=132858

Pentru traducerea acestui pliant, contactati-o pe moasa d-voastra, sau vizitati:
www.publichealth.hscni.net

Pentru informatii locale:

Toate informatiile pastrate referitoare la examinarea probelor de s&nge ale nou-nascutului
indeplinesc cerintele din Legea privind protectia datelor/1998.

Acest prospect se bazeaza pe cercetare calitativa, pe punctele de vedere ale parintilor si a
cadrelor medicale.
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Acesta a fost adaptat in Irlanda de Nord cu permisiunea Centrului pentru Programul de Screening
a Nou-Nascutilor din Regatul Unit.
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