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La prova del talo

del meu nado

En aquest fullet s’explica en que consisteix la prova del talé. N\
Convé que el llegiu atentament i que, si teniu algun dubte, )

consulteu el vostre pediatre/a que, en col-laboracié amb el llevador/a

i l'infermer/a pediatric/a, us donara la informacio més adequada
o truqueu al telefon 061de CatSalut Respon.




En que consisteix
la prova del talo?

Es una analisi que es du a terme als centres maternals

i que s’efectua a tots els nens i nenes que neixen a Catalunya.
Amb aquesta prova es pretén detectar I'hipotiroidisme congenit,
la fibrosi quistica i algunes malalties metaboliques hereditaries.
Agquestes malalties s’engloben dins del Programa de Deteccid

Precoc¢ Neonatal (PDPN).

D
Per que es recomana fer-1a?
Es important per al nado?

La prova del tal6 permet detectar €s molt recomanable fer-la. La gran
precogment determinades malalties poc majoria dels nadons no tindran cap

freqUents, que poden estar presents d’aquestes malalties, pero el nombre
en el nado des del naixement encara reduit de nadons que si que en tingui es
que no en tingui simptomes. beneficiara de les actuacions sanitaries

LLa prova del tald no és obligatoria, perd que comporta aquesta deteccio precoc.

On es fa?

La prova del tald habitualment es du a terme
al centre maternal on neix cada nado.

Quan
s’ha de fer? \

El moment idoni per a la presa
de la mostra és 48 hores després del
naixement de I'infant (dos dies de vida).

No és una prova diagnostica.

Quan la deteccio6 sigui positiva, s’hauran
de fer més proves per tenir el diagnostic
definitiu. Un cop el nado sigui
diagnosticat, conveé que inicii

el tractament que calgui al més aviat
possible. El tractament preco¢ en millora
la salut i en pot prevenir discapacitats
greus, inclus la mort.




Com es fa?

LLa prova consisteix en una punxada especialitzat per a I'analisi de la sang.

superficial en un dels talons del nadé Juntament amb la recollida de la sang

per extreure’n unes gotes de sang impregnada en paper es recullen

i deixar que impregnin un paper les dades de la familia i el nadd en una

absorbent homologat per ambdues fitxa que, posteriorment, s’utilitzaran

cares. per enviar els resultats obtinguts i, si es

El paper s’envia a un laboratori necessari, contactar amb els pares. ‘

Quan cal demanar
una segona mostra i com es fa?

En alguns casos, un professional de la n’hagi fet una impregnacio inadequada  un professional de la salut pot

salut del PDPN pot sol'licitar la presa en el paper, que els resultats siguin contactar per telefon amb la mare
d’una segona mostra de sang dubtosos, etc. o el pare del nadd per comprovar
pels motius segulents: pot ser que, En aquests casos s’envia una carta si han rebut la carta i si li han fet
en la primera mostra, s’hagi extret una a la familia sol-licitant aquesta nova la segona extraccio de sang.
quantitat insuficient de sang; que se mostra de sang; en altres ocasions,

Com es donen els resultats?

LLa majoria dels nadons tindran
resultats normals. En aquest cas,
rebreu al domicili que hagueu facilitat

el resultat normal de la prova del talé.
Si el resultat surt alterat, un professional
del PDPN contactara amb vosaltres.
Per aixd és molt important que les dades 061 ggstg:r!ut
que faciliteu al centre maternal siguin

les correctes per tal que la informacio
us arribi bé i aixi evitar problemes.

Si canvieu de domicili
o si transcorregut un temps
no rebeu cap resposta sobre
la prova, és important
que ho comuniqueu al teléfon

per tal que us en facin arribar
els resultats.




De quines
malalties es fa
el cribratge?

Soén malalties minoritaries.
Les que es detecten a Catalunya en el
marc del PDPN son:

1. Lhipotiroidisme congenit

2. La fenilcetonuria

3. Alltres trastorns del metabolisme

dels aminoacids*

4. Trastorns del metabolisme dels acids
organics**

5. Trastorns dels metabolisme dels acids
grassos***

6. La fibrosi quistica

1. Que és 'hipotiroidisme congenit?

Es una malaltia causada per una abséncia 6 una disminucié de I'activitat de les
hormones tiroidals. Aquestes hormones son necessaries per al bon funcionament
de 'organisme i son imprescindibles per al creixement i la maduresa cerebral.
El tractament precog¢ contra aquesta malaltia evita discapacitats greus.
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2.Que és la fenilcetonuria?

Es una malaltia genética hereditaria en la qual no es pot metabolitzar
adequadament la fenilalanina, que és un aminoacid que forma part de les
proteines. El tractament precog¢ contra aquesta malaltia, basat en una alimentacio
reduida en proteines naturals i I'aportacio de suplements complementaris,
disminueix els nivells toxics de fenilalanina de I'infant i, juntament amb un control
analitic i clinic periodic, permet reduir-ne les discapacitats.
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Trastorns del metabolisme dels aminoacids: Hiperfenilalaninemies/ fenilcetondria, malaltia del xarop
d’aurd, tirosinemia tipus |, citrul-linémia, homocistinuria.
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Trastorns del metabolisme dels acids organics: aciddria glutarica tipus I, acidemia isovalerica,
acidemia metilmalonica (CblA, CbIB), acidemia metilmalonica (CbIC, CbID), acidémia metiimalonica
(Mut), deficiencia de 3-hidroxi-3-metilglutaril-CoA liasa, deficiencia de B-cetotiolasa, acidemia propidnica.

***Trastorns del metabolisme dels acids grassos: deficiencia en la captacio cel-lular de la carnitina
(CUD), deficiencia de carnitina palmitoiltransferasa 1 (CPT-1), deficiéncia de carnitina palmitoiltransferasa
2 (CPT-2), deficiencia de carnitina-acilcarnitina translocasa (CACT), deficiencia d’acil-CoA
deshidrogrenasa de cadena mitiana (MCAD), deficiencia d’acil-CoA deshidrogenasa de cadena molt
llarga (VLCAD), deficiencia de 3-OH-acil-CoA deshidrogenasa de cadena llarga / deficiencia de proteina
trifuncional mitocondrial (LCHAD/TFP), deficiencia mdiltiple d’acil-CoA deshidrogenases (MADD).




Son malalties genetiques hereditaries
del metabolisme dels aminoacids.
Els aminoacids son els principals

3.Que son els altres trastorns
del metabolisme dels aminoacids?

constituents de les proteines. Els trastorns
del metabolisme dels aminoacids poden
tenir greus consequencies per a la salut

del nounat si no es detecten en els primers
dies de vida. El tractament precog¢ contra
aquestes malalties, amb restriccio

de proteines naturals en la alimentacio

i amb I'aportacio de suplements
complementaris i un control exhaustiu,
pot evitar discapacitats greus en l'infant.
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4.Que son els trastorns en el
metabolisme dels acids organics?

Son malalties genetiques hereditaries del
metabolisme dels acids organics. Els acids
organics son substancies ampliament
presents en la naturalesa. Aquests acids
es produeixen majoritariament en el

metabolisme de les proteines de la dieta,
pero també en el dels greixos i els sucres.
Quan aquests acids s’acumulen per
trastorns del metabolisme, es comporten

com productes toxics i posen en perill
el funcionament normal de les cél-lules i,
en consequéncia, la vida del nado.

En general, la restriccio de proteines
naturals en I'alimentacio i I'aportacio

de suplements complementaris i d’altres
substancies necessaries per al creixement
milloren 'estat de salut del nado i poden
evitar discapacitats greus. j
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Son malalties genétiques hereditaries
del metabolisme dels greixos.

Els acids grassos son substancies
que constitueixen una de les fonts

especialment per al cor i el muscul
esqueletic.

principals d’energia per a I'organisme,

5.Que soOn els trastorns en el metabolisme
de la B-oxidacié dels acids grassos?

L’energia procedent dels acids

grassos té una importancia especial,
entre d’altres, en situacions de grans
necessitats energétiques com el dejuni
0 en episodis de febre i infeccions.

Si manca aquesta energia a causa d’un
trastorn del seu metabolisme, la vida

del nado es pot veure compromesa.
El tractament precog¢ contra aquestes
malalties consisteix a evitar el dejuni
perllongat. Per tant, cal menjar sovint,
amb una alimentacio rica en hidrats
de carboni i pobra en greixos, i amb
aportacio dels suplements necessaris.

J

oli1)



Es una malaltia genética hereditaria
que provoca alteracions digestives

i respiratories. Té una gran variabilitat
clinica que pot manifestar-se com

6.Que és la fibrosi quistica?

a malaltia lleu o malaltia molt greu permet millorar I'estat nutricional

en funcio del tipus d’alteracio geneética de l'infant, retardar-ne les infeccions
0 de mutacio que la produeixi.
Un tractament precoc contra la malaltia i la qualitat de vida. J

respiratories i millorar-ne el pronostic

Que passa
si la prova

de confirmacio

diagnostica
és positiva?

En aquest cas, I'equip de pediatria

de la unitat d’expertesa clinica informara
els pares i mares sobre tots els aspectes
de la malaltia del seu nado, el tractament
del qual s’iniciara al més aviat possible.
Se’ls donara consell genétic i també
se’ls citara de nou per fer el seguiment
de l'infant i comprovar la idoneitat

del tractament.

Després del cribratge,
que es fa amb les mostres
de sang?

Després del cribratge, les mostres de sang
s’emmagatzemen durant uns anys en el laboratori

on s’analitzen per si poguessin ser d’utilitat per a la
realitzaci® de noves analisis, en benefici del mateix
infant, sempre que siguin sol-licitades pel seu pediatre
i amb el consentiment exprés del pare o la mare,

0 els tutors legals.



Aquestes malalties
es poden curar?

Actualment, les malalties genetiques no tenen cura, perd un
tractament precog permet controlar-ne i disminuir-ne el risc de danys
greus que I'evolucié de la malaltia produiria sobre els nadons afectats.

Onmn es pot trobar
meés informacio
sobre el cribratge?

Desitgem que aquest fullet us sigui d’utilitat. Per a més informacio podeu
consultar, en primer lloc, el vostre pediatre/a que, en col-laboracid amb
el llevador/a i I'infermer/a pediatric/a us donara la informacio

pagines web seguents o trucar al telefon que
trobareu a continuacio:

Pagines web

e Canal Salut. Salut de la mare i de I’'infant
wwwZ20.gencat.cat/portal/site/canalsalut
e Associacio Catalana de Trastorns
Metabolics Hereditaris
www.pkuatm.org
¢ Guia metabolica: Hospital
maternoinfantil de Sant Joan de Déu
www.guiametabolica.org

(14110)

més adequada i, en segon lloc, podeu consultar les de contacte

Telefon CatSalut
06 Respon

¢ Associaci6 Catalana de Fibrosi Quistica
www.fibrosisquistica.org/catalana

e Asociacion Espaiola para el estudio

de los Errores Congénitos del Metabolismo
www.ae3com.eu

e Asociacion Espanola de Cribado Neonatal
www.aecne.es
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