
Tres cl�niques usen un nou test gen�tic en els nadons

Dos centres privats de Girona i un de Sant Feliu de Gu�xols ofereixen a les dones que

pareixen un nou m�tode que permet diagnosticar en el nounat f ins a cinquanta-sis

trastorns metab�lics

La cl�nica Bof ill i M�dica Girona, a la ciutat de Girona, i la M�dica Sant Feliu, de Sant Feliu de Gu�xols, s�n els

primers centres de l'Estat espanyol que ofereixen a les par teres la possibilitat d'utilitzar un nou test neonatal que

permet diagnosticar, amb una sola punxada en el tal� del nad� i en un termini de 48 hores, f ins a 56 malalties en

el nen. Actualment, amb el programa de cribratge implantat als hospitals p�blics catalans, es poden detectar

f ins a tres malalties Ðla fenilceton�ria, l'hipotiro�disme cong�nit i la f ibrosi qu�sticaÐ que s�n, estad�sticament, les

m�s freq�ents. Els errors innats del metabolisme, que es poden detectar amb aquest tipus de test, s�n trastorns

gen�tics que provoquen que el cos del nounat no sigui capa� de transformar els nutrients de manera adequada

i que, en alguns casos, puguin provocar retard mental. La pediatra de la cl�nica Bof ill, Lourdes Badet, ha

manifestat que Òl'ideal seria aplicar aquest m�tode de cribratge neonatal ampliat a tota la poblaci� pedi�trica

despr�s del naixement, amb l'objectiu de fer un diagn�stic preco� dels nens que tenen aquesta mena de

desordres metab�lics abans que n'apareguin els s�mptomesÓ. D'aquesta manera, segons Badet, es podrien

evitar possibles seq�eles cr�niques, retard mental i, en el pitjor dels casos, la mor t de l'infant. La pediatra de la

Bof ill, especialitzada en endocrinologia infantil, subratlla que aquest tipus de cribratge �s de vital impor t�ncia

perqu� aquest tipus de desordres metab�lics Òno mostren s�mptomes f ins que el mal ja est� fetÓ. Els s�mptomes

d'aquestes malalties apareixen a par tir dels 3 o 6 mesos de vida del nen. ÒCom m�s aviat es detecti l'error, amb

la precisi� d'una an�lisi gen�tica, m�s efectiu ser� el tractament que s'apliqui i menors seran els danys amb qu�

viur� el nenÓ, va afegir-hi. La doctora Badet raona que el motiu pel qual van decidir implantar el nou m�tode de

cribratge a la Bof ill �s Òl'enorme dist�ncia que hi ha avui entre les possibilitats diagn�stiques que ofereix l'an�lisi

gen�tica i la cober tura p�blica dels erros innats del metabolismeÓ.

El nou test gen�tic ha estat batejat amb el nom de Neonatal-One i ha estat desenvolupat pels laboratoris

d'an�lisi gen�tica Genetadi Biotech. La validaci� cl�nica dels resultats que proporciona i la recomanaci� del

producte per par t de la Societat Espanyola d'Errors Innats del Metabolisme (SEEIM) avalen l'ef ic�cia del mateix.

�s una eina diagn�stica de gran precisi� per als especialistes.
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