m ETQBOMS Cum se efectueaza screeningul

neonatal extins in cadrul Unitatii de
Screening Neonatal METABO"S?

® Serviciul de screening neonatal extins din cadrul Unitatii de

Screening Neonatal METABO“ de la Institutul de Cercetare

- MS Biomedicald-MEDFUTURE a luat nastere in urma unui proiect pilot
m :Tﬂ BO realizat de catre Universitatea de Medicina si Farmacie luliu
Hatieganu din Cluj-Napoca, in parteneriat cu Universitatea Reykjavik

din Islanda si cu Alianta Nationald pentru Boli Rare din Romania.

Testele efectuate Tn perioada de implementare a proiectului pe cei 1 Dupa completarea solicitirii de testare pe
20.000 de nou-niscuti au fost eratuite site-ul https://metaboms.ro, se recolteaza o
SERVICIU DE : Al L g T ) ) ° picaturd de sange din calcdiul nou-ndscutului n
Serviciul de screening neonatal extins oferit de Unitatea de primele 24-72 de ore de viat3 (ziua 2-3 postnatal)
SCRE E N I N G N EO NATAL Screening Neonatal METABO™S este Tn prezent un serviciu cu platd pe o hartie de colectare special codificatd, pusa la
care se realizeaz la cererea parintilor, prin completarea solicitarii de 3;?222‘;“ cdtre Unitatea de Screening Neonatal
EXTI N S testare de pe site-ul https://metaboms.ro. :
Unitatea de Screening Neonatal METABO™S se afla in relatii
contractuale sau de colaborare cu maternitati de stat si private care Hértia de colectare este trimisa spre analizd .
A doresc ca acest serviciu si fie oferit pacientilor lor. Daci va regasiti in intr-un plic inchis ermetic la Unitatea de
MATERIAL INFORMATIV PENTRU PARINTI . A . l P R~ 57 % ’d Screening Neonatal METABO™S prin curierat rapid. In .'
situatia in care maternitatea la care ati nascut nu se afld in ista de cazul in care spitalul nu are un acord intern cu
maternitati de pe site, serviciul poate fi oferit in continuare laboratorul de trimitere la anumite intervale de timp a
parintilor. probelor, pdrintele este cel care va trimite/aduce

proba la laborator. Probele se trimit la adresa: str.

. . . . . " Louis Pasteur nr. 4-6, 400349, UMF Cluj-Napoca,
Pentru detalii suplimentare, echipa METABO™ va sta la dispozitie clidirea MEDFUTURE.

la adresa screening@metaboms.ro sau telefonic (0785221400).
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3 Unitatea de Screening Neonatal METABOMS

| receptioneaza probele si realizeaza analizele
pentru screening metabolic extins. Rezultatele sunt
IMPORTANT! | |I ||| I trimise sub forma unui buletin de analiza catre
. . . . parinte/medic la adresa de e-mail din solicitarea de
Serviciul de screening metabolic extins METABO" testare in maxim 5 zile lucritoare de la receptia

\ presupune colectarea unei probe de sange probelor in laborator.

suplimentare celei din cadrul Programului National
de Screening Neonatal. Acest serviciu se desfasoara
cu acordul dumneavoastrd, fiind o analiza complementara ce vizeaza . < ST < A
. . .. ™ pentru prima proba colectatd si repetatd in
un numar extins de patologii. Prelucrarea ulterioara a datelor duplicat, in unele cazuri poate fi necesars colectarea
personale si transmiterea rezultatelor se face in conformitate cu unei probe suplimentare. \
reglementarile legale in vigoare, ce pot fi consultate la sectiuniile
Termeni si conditii si Politicile de confidentialitate de pe site.

Tn cazul in care sunt obtinute rezultate suspecte

5 n cazul unui screening pozitiv, parintii vor fi
informati si directionati catre un serviciu de
A specialitate care sa recomande pasii de urmat.

Pentru detalii suplimentare accesati: https://metaboms.ro/ 6 Pentru stabilirea diagnosticului unei tulburari i »
METABOM: a fost finantat prin programul ,,Provocari in sanatatea publica la nivel european” - Mecanismul Financiar SEE 2014-2021, cu scree?iita:)lz:IEZOAZ?;;SZ@EZnesci?ar:aclzteérilgtii szgn;z ?',
suport financiar prin Granturile SEE si Norvegiene finantate de Islanda, Liechtenstein si Norvegia, si Ministerul Sanatatii Romania, prin g ¢ parint <

adreseze centrului recomandat pentru realizarea unui
test de diagnostic specific.

proiectul cu titlul ,imbun3tatirea accesului la servicii de sinatate de tip preventiv prin dezvoltarea unui laborator analitic si a unui program
pilot de screening neonatal pentru grupurile vulnerabile, inclusiv Romi”, AP1.26/ Contract de finantare nr. AR19183/27.10.2022. Bugetul
proiectului a fost de 958298 Euro. Director proiect Prof. dr. Anca Dana Buzoianu.

Rezultatele screeningului neonatal nu reprezinta un

diagnostic, ci o indicatie pentru investigatii ulterioare
‘ — pentru stabilirea unui diagnostic.

Alianta Nation: Liechtenstein

M=DFUTUR= A e 1) i peners BOLi R3I€ nomanin Norway grants




Dragi parinti,

Felicitari pentru noul membru al familiei!

Cu siguranta va doriti ca acesta sa creasca si sa se
dezvolte sanatos. Acest material va informeaza cu privire
la screeningul neonatal extins realizat Tn cadrul Unitatii
de Screening Neonatal METABO™S,

Ce este screeningul neonatal?

Cei mai multi copii se nasc sanatosi. Exista totusi boli rare
care nu prezintd semne sau simptome la nastere. In lipsa
unui diagnostic, acestea pot sa conduca la deficiente
ireversibile Tn dezvoltare sau chiar la decesul copilului.
Pentru a preveni astfel de situatii, este recomandat ca
nou-ndscutii sa fie supusi investigatilor medicale de tip
screening neonatal in primele zile de la nastere. Prin
acordul parintilor pentru acest screening neonatal se
asigura o sansa la depistarea timpurie a potentialelor boli
genetice rare.

Ce reprezinta tulburarile metabolice?

reprezinta afectarea proceselor chimice desfasurate n
organismul uman;

interfera cu modul in care organismul descompune
alimentele, absoarbe si metabolizeaza substantele
nutritive care asigura dezvoltarea si functionarea
normala a acestuia;

acestea pot fi tulburari ale aminoacizilor, ale acizilor
organici, tulburari de oxidare ale acizilor grasi, tulburari
ale ciclului ureei si altele;

in multe cazuri, tulburarile metabolice pot fi tratate
prin simpla modificare a dietei sau a stilului de viata,
altfel, nediagnosticate si netratate pot duce chiar la
decesul copilului.

Screening neonatal extins

prin METABO"S;

Tulburari in metabolismul aminoacizilor:
Incidenta 14 la 100000 nou-nascuti

Tulburari principale:

Citrulinemie de tip |

Fenilcetonurie clasica

Homocistinurie clasica

Boala urinei cu miros de sirop de artar
Tirozinemie de tip |

Tulburari secundare:

Argininemie

Hiperfenilalaninemie

Deficit Tn sinteza/reciclarea cofactorului biopterinei
(BH4)

Citrulinemie de tip Il

Hipermetioninemie

Tirozinemie de tip Il si lll

Tulburari in metabolismul acizilor organici:
Incidenta 8 la 100000 nou-nascuti

Tulburari principale:

Acidurie 3-hidroxi-3-metilglutarica

Deficit de 3-metilcrotonil-CoA-carboxilaza
Deficit de B-ketotiolaza

Acidurie glutarica de tip |

Deficit de holocarboxilaza-sintetaza
Acidemie izovalerica

Acidurie metilmalonica

Acidemie propionica

Tulburari secundare:

Acidurie 2-metil-3-hidroxibutirica
2-Metilbutirilglicinurie

Acidurie 3-metilglutaconica
Izobutirilglicinurie

Acidemie malonica

Acidurie metilmalonica cu homocistinurie

Tulburari de oxidare ale acizilor grasi:
Incidenta 6 la 100 000 nou-nascuti

Tulburari principale:

Deficit in captarea/transportul carnitinei

Deficit de L-3-hidroxiacil-CoA-dehidrogenaza cu lant lung
Deficit de acil-CoA-dehidrogenaza cu lant mediu

Deficit de acil-CoA-dehidrogenaza cu lant lung

Deficit de acil-CoA-dehidrogenaza cu lant foarte lung
Deficit de proteina trifunctionala mitocondriala

Tulburari secundare:

Deficit de 2,4-dienoil-CoA-reductaza

Deficit de carnitin-translocaza

Deficit de carnitin-palmitoil-transferaza de tip I si Il
Acidemie glutarica de tip I

Deficit de L-3-hidroxiacil-CoA-dehidrogenaza cu lant mediu/scurt

Deficit de ketoacil-CoA-tiolaza cu lant mediu

Ce investigatii sunt incluse in Programul
National de Screening Neonatal in
Romania la momentul actual?

Programul National de Screening din Romania include la
momentul actual 3 investigatii esentiale efectuate
nou-nascutilor, acestea fiind o componentad importanta a
medicinei preventive:

investigatii auditive:
depistarea surditatii
investigatii oftalmologice:
depistarea retinopatiei prematurului
investigatii de laborator: depistarea a trei tulburari genetice
rare afectand metabolismul celular:
fenilcetonuria (boala genetica de metabolism)
hipotiroidismul congenital (boala endocrina)
fibroza chistica (boala genetica afectand Tn principal

plamanii si sistemul digestiv).

Ce va ofera screeningul extins METABOV*?

Un set extins de analize pentru depistarea extrem de rapida
a 41 de tulburari Tnnascute de metabolism (lista din
stanga), complementar celor din Programul National

de Screening Neonatal.

Analizele se fac in cadrul Unitatii de Screening Neonatal
METABO"™S, utilizdand o proba suplimentara celei din
Programul National, recoltata in primele 24-72h de viata.

in cazul unor rezultate suspecte pentru metabolitii
analizati, sunt necesare teste suplimentare pentru
confirmarea unui diagnostic.

METABO"* ofera posibilitatea depistarii la nastere a unor
tulburari innascute de metabolism, care pot influenta
definitiv evolutia copilului daca nu se intervine in timp util.



