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Aceasta brosura prezinta
afectiunile care pot fi testate si
ce presupun testele.

Screeningul nou-nascutilor, oferit tuturor
bebelusilor in primele cateva zile si saptamani
de viata, are scopul de a identifica afectiunile
si de a le trata cat mai curand posibil.

Toate testele de screening si diagnostic din
acest pliant sunt oferite gratuit in Scotia de
catre Serviciul National de Sandtate (NHS).
Afectiunile pentru care se face screening pot
diferi in cadrul Regatului Unit, astfel ca, daca te
muti din Scotia, testele disponibile pot fi altele.

Este decizia dv. daca acceptati toate testele de
screening pentru nou-nascuti pe care le oferim
bebelusului dv. sau numai o parte dintre ele.
De asemenea, puteti decide sd nu va testati
deloc bebelusul.

Ar trebui sa aveti o discutie mai detaliata cu
cadrul medical care se ocupa de dv., care va va
explica fiecare test, beneficiile si dezavantajele
acestora.

Este insa important sa intelegeti ce se poate
intampla daca decideti sa nu faceti testele.

Daca nu vorbiti
sau nu intelegeti
limba engleza,
NHS va va pune
la dispozitie pe
cineva care sa
traduca cele
spuse in limba
dv. Comunicati-i
cadrului medical
care se ocupa de
dv. daca doriti un
interpret.

Vorbim despre ,,cadrul medical care se ocupa de dv.” pe
parcursul acestei brosuri - acesta poate fi o moasa, un

pediatru, un audiolog sau orice alt specialist responsabil de
screening.




Unele teste pot
preveni bolile si
pot salva viata
bebelusului dv.

Tratamentul
facut din
timp poate
ameliora
problemele de
sanatate.

beneficiile
testarll

Obtineti
ajutorul si
tratamentul
de care
are nevoie
bebelusul dv.

O calitate
mai buna a
vietii pentru

bebelusul dv.

Retineti, ar trebui sa discutati despre toate testele
de screening ale nou-nascutului cu moasa dv. sau

cu cadrul medical care va viziteaza la domiciliu.
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Screeningul auditiv

P@@ﬂ?@m

Screenlngul auditiv este
un test simplu care se
efectueaza in primele
cateva saptamani de
viata, poate chiar ihainte
de externarea dv. din
maternitate.

@ Daci auzul bebelusului
dv. nu a fost verificat in
primele patru saptamani
de la externarea dv.

din spital, va rugam sa
solicitati cadrului medical
care va viziteaza la
domiciliu sau GP-ului sa va
faca o programare.

Problemele auditive pot
aparea oricand.

Daca in viitor va veti face
griji din cauza auzului
bebelusului dv., vorbiti

cu cadrul medical care va
viziteaza la domiciliu sau
cu GP-ul dv. Acestia pot
face demersurile necesare
pentru o evaluare a
auzului la orice varsta.



De ce se face screeningul auditiv?

Majoritatea bebelusilor cu deficienta de auz sunt nascutiin
familii care nu au suferit Thainte din aceasta cauza. Depistarea
din timp este importanta pentru dezvoltarea bebelusului dv. si
datorita ei se pot oferi ajutor si informatii de la o varsta timpurie.

Chiar daca puteti vedea ca bebelusul dv. raspunde la sunete, tot
este foarte important sa i se faca screeningul auditiv. Bebelusii
cu deficienta de auz inca pot raspunde la anumite sunete.

Ce se intampla in timpul
screeningului auditiv?

Screeningul auditiv este efectuat de un
cadru medical instruit si poate fi realizat in
doua moduri:

fie o piesa auriculara mica, moale
va fi introdusa in portiunea
exterioara a urechii bebelusului dv.

fie trei senzori mici vor fi plasati pe
capul si pe gatul bebelusului dv. si
o piesa auriculara mica, moale sau
o casca va fi pusa in interiorul sau
deasupra urechii bebelusului dv.

Bebelusul dv. poate face ambele teste.
Un computer va masura apoi cat de
bine raspund la clicuri ambele urechi
ale bebelusului dv.




Screeningul este dureros?

Nu, nu este dureros si nu este inconfortabil. Este foarte rapid si
deseori are locin timp ce bebelusul doarme.

Ce urmareste screeningul?

Screeningul urmareste depistarea unui raspuns clar de la
ambele urechi.

Daca screeningul auditiv indica un raspuns clar de la
ambele urechi:

e este putin probabil ca bebelusul dv. sa aiba o deficienta de auz

e visevada o lista de sunete la care bebelusul dv. ar trebui
sa raspunda pe masura ce creste

Daca screeningul auditiv nu indica un raspuns clar de la
una sau de la ambele urechi:

e este posibil ca bebelusul dv. sa
aiba o deficienta de auz.

Alte motive pentru care este posibil
ca bebelusul dv. sa nu arate un
raspuns clar sunt:

e este posibil ca bebelusul dv.
sa fi avut lichid sau un blocaj
temporar in urechi dupa nastere

e este posibil ca bebelusul dv. sa fi
fost agitat in timpul testarii : N

* este posibil sa fi existat | = |
zgomote de fond —1

Vi se va face o programare
pentru a consulta un specialist
de la sectia de audiologie
pentru o evaluare mai detaliatd..

Aceste informatii sunt disponibile la: 7 ‘
www.nhsinform.scot/newbornscreening :



Cand voi primi rezultatele?

De obicei rezultatele se primesc dupad finalizarea testului. Daca
sunteti ingrijorata sau dacd aveti intrebadri, vorbiti cu cadrul medical

care se ocupa de dv.

Ce se va intampla daca bebelusul meu
nu va face screeningul auditiv?

Daca bebelusul dv. sufera de deficientd de auz si aceasta nu este
depistatd din timp, acest lucru 1i poate afecta dezvoltarea. Daca
este depistata din timp, bebelusul poate beneficia din timp de
ajutor, recomandari si tratamentul necesar.

Bine de stiut E

Doi pana la trei bebelusi din 100
testati nu indica un raspuns clar la
screeningul auditiv.

Unul pana la doi bebelusi din 1.000 au o
deficienta de auz la una sau la ambele urechi.

Este foarte important
sa va duceti la programarea
de audiologie daca...

screeningul auditiv nu indica un raspuns clar de
la una sau de la ambele urechi ale bebelusului
dv. Faceti acest lucru pentru a confirma daca
bebelusul are o deficienta de auz.
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Screeningul
metabolic

® Unele afectiuni grave
nu pot fi depistate
doar prin examinarea
bebelusului, insa pot
fi depistate printr-o
analiza de sange.

@® Tuturor bebelusilor
nou-nascuti din Scotia li
se va oferi un screening
metabolic. Moasa dv.
va va explica testul in
detaliu si va va cere
permisiunea de a-l
efectua.

Un singur test permite
depistarea mai multor
afectiuni.

Screeningul pentru HT1
(tirozinemie ereditara)
este disponibil in Scotia
din ianuarie 2026.
Screeningul pentru
SMA (atrofie musculara
spinala) va fi oferit

din primavara anului
2026, ca parte a unei
evaluari.



Moasa dv. va
ridica bebelusul.

Vaintepa
rapid calcaiul
bebelusului dv.

Va avea nevoie numai
de patru picaturi de
sange pentru a le aplica
pe card.

Cum se efectueaza screeningul
metabolic?

De obicei se efectueaza la aproximativ patru sau cinci zile dupa
nasterea bebelusului. Moasa inteapd cdlcaiul bebelusului pentru
a obtine cateva picaturi de sange. Sangele este aplicat apoi pe
un card, care este trimis la testare.

Este posibil sa fie necesara repetarea testului daca:

* nu este suficient sdnge pe card pentru testare
e cardul a fost deteriorat
e unul dintre rezultate nu a fost clar

10 Aceste informatii sunt disponibile la:

www.nhsinform.scot/newbornscreening



Pentru ce este testat?

Testul de sange uscat depisteazd o serie de afectiuni de sandtate.

Daca dv., tatal bebelusului dv. sau un membru al familiei aveti deja
una dintre aceste afectiuni medicale (sau antecedente in familie), va
rugam sa ii comunicati imediat acest lucru cadrului medical care se
ocupa de av.

Afectiunile medicale ereditare sunt de obicei transmise de la parinti
la copii prin gene modificate.

Genele determina caracteristicile

dv., de la culoarea parului la grupa
sanguina. Pentru cea mai mare parte
a caracteristicilor noastre, mostenim o
gena de la mama si una de la tata.

11
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Bebelusii sufera de aceste afectiuni medicale numai daca
mostenesc doua gene modificate - una de la mama si una de
la tatd. Bebelusii care mostenesc numai o gend modificata sunt
numiti purtatori.

Purtatorii

Purtatorii nu au afectiunea medicala
ereditara, dar pot transmite copiilor
lor gena modificata. Daca bebelusul
dvs. este identificat ca purtator, un
cadru medical va va oferi mai multe
informatii.

Proba de sange va fi testatd pentru urmatoarele afectiuni
medicale grave, dar tratabile.

Siclemie

Siclemia afecteazd aproximativ unul din 2.800 de bebelusi
nascuti in Regatul Unit. Aceasta este transmisa de la parinti la
copii prin genele modificate de hemoglobind. Hemoglobina este
partea din sange care transporta oxigen in corp.

Celulele sanguine se modifica luand forma de secera (sau carlig)
si raman blocate in vasele mici de sange. Acest lucru poate
cauza durere si poate dauna bebelusului sau poate cauza o
infectie grava. In unele cazuri, duce la deces.



Bine de stiut E

Cea mai probabila forma de siclemie
este anemia falciforma, dar mai

exista si alte forme. Toate formele sunt
investigate prin acest test.

Ce se intampla daca testul indica
siclemie?

Cadrul medical care se ocupa de dv. va programa o consultatie
la un hematolog (un medic specializat in afectiuni ale sangelui).

Bebelusul dv. va incepe tratamentul, inclusiv cu antibiotice, pentru
a preveni imbolnavirea sa grava.

Ce s-ar intampla daca bebelusul meu
nu ar fi testat pentru siclemie?

Dacd bebelusul dv. ar avea siclemie nedepistatd, ar incepe sa aiba
dureri si ar putea suferi de infectii grave si de deteriorarea
organismului. Acestea ar putea fi ameliorate sau chiar evitate cu
tratamentul adecvat.

Bine de stiut E

Screeningul metabolic urmareste
depistarea siclemiei, dar se pot

depista si alte boli hematologice. In acest caz,
cadrul medical care se ocupa de dvs. va va
programa pentru o consultatie la un medic
hematolog.

13



14

FC (fibroza chistica)

FC afecteaza multe parti ale corpului. Plamanii si pancreasul
sunt cele mai afectate, ducand la infectii regulate ale pieptului si
la probleme de digestie a hranei si de absorbtie a nutrimentelor
de care are nevoie bebelusul dv. Unul din 2.500 de bebelusi
nascuti in Scotia sufera de aceastd afectiune medicala.
iagnosticarea timpurie si tratamentul pot duce la ameliorarea
sanatatii copiilor afectati de FC.

FC apare atunci cand un bebelus mosteneste o gena modificata
de la fiecare parinte. Ambii parinti sunt purtatori ai genei
modificate, prin urmare nu sunt afectati - o persoana trebuie sa
aiba ambele gene pentru a face FC. O persoand din 25 in Scotia
este purtdtoare de FC.

Daca screeningul metabolic pentru FC nu este clar, vi se poate
solicita recoltarea unei noi probe cand bebelusul va avea intre
21 si 28 de zile.

Ce seintampla daca se suspecteaza FC?
Se va efectua un test suplimentar, utilizand ADN din aceeasi proba.

Cadrul medical care se ocupd de dv. va programa o consultatie la
un specialist in FC, care va confirma diagnosticul si se va asigura
ca bebelusul dv. primeste tratamentul necesar. De asemenea,
specialistul Tn FC va va oferi informatii, recomandari si ajutor.

Rareori cazurile de FC la bebelusi nu

sunt depistate la screening. 5 3
Daca sunteti

Unii bebelusi nu sunt afectati de FC, dar, ingrijorata din
ca si parintii lor, pot fi purtatori sanatosi ai cauza ca ADN-
genei modificate. Acesti bebelusi nu vor avea ului bebelusului
nevoie de niciun tratament, dar pot transmite §§ dv. este utilizat
genele copiilor lor. la testare,
va rugam sa
discutati acest
lucru cu cadrul
medical care se
ocupa de dv.




Cadrul medical

Ce s-arintampla daca FLECIET

: edv.vava
bebelusul meu nu ar fi oferi mat multe
testat pentru FC? informatii si

. va va face o
Daca bebelusul dv. ar avea FC nedepistata, programare
diagnosticarea s-ar putea face cu intarziere. la un consilier

Bebelusul dvs. ar putea dezvolta probleme genetic.
care ar fi putut fi reduse sau chiar prevenite
prin tratament precoce.

HC (hipotiroidism
congenital)

Bebelusii cu HC nu produc suficient hormon tiroxing, care este
necesar pentru dezvoltarea sandtoasa, fizica si psihica.

HC este rar, afectand aproximativ unul din 2000-3000 de
bebelusi ndscuti in Scotia.

Ce se intampla daca testul arata ca
bebelusul meu ar putea avea HC?

Cadrul medical care se ocupd de dv. va programa o consultatie la
un medic specialist pentru copii, care va efectua mai multe teste.

Bine de stiut E

HC este usor corectat prin
administrarea de tiroxina ca
medicament pentru bebelusul dv.

Aceste informatii sunt disponibile la: 15
www.nhsinform.scot/newbornscreening
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Ce s-ar intampla daca bebelusul meu

nu ar fi testat pentru HC?
Un bebelus netratat de HC ar putea creste intr-un ritm mai lent

decat alti bebelusi si ar putea risca sa aiba dificultati de invdtare
semnificative.

Boli metabolice ereditare

In bolile metabolice ereditare, anumite substante din alimente
nu pot fi descompuse in corpul bebelusului.

Proba de sange va ardta daca bebelusul dumneavoastrd are
vreuna dintre urmatoarele boli metabolice mostenite:

PKU (fenilcetonurie)

MCADD (deficit de acil-CoA dehidrogenaza
a acizilor grasi cu lant mediu)

MSUD (boala urinei cu miros de sirop de artar)
AlV (acidemie izovalerica)

AG1 (acidurie glutarica tip 1)

HCU (homocistinurie)

HT1 (tirosinemie ereditara 1)




Bebelusii cu MCAD pot avea probleme la descompunerea lipidelor
pentru a crea energie Tn anumite circumstante.

Bebelusii ndscuti cu oricare dintre celelalte tulburdri depistate au
dificultati in descompunerea anumitor aminoacizi.

Care sunt efectele?

O tulburare metabolica mostenitd prezinta un risc foarte ridicat
de intarziere a dezvoltarii si de dificultati de invdtare, care pot fi
grave daca nu sunt detectate la timp. Unele tulburari pot provoca
boli care pun viata in pericol, chiar coma, si pot fi asociate cu alte
probleme de sanatate. Fara tratament, bebelusii se pot imbolnavi
brusc si grav.

Ce se intampla daca testul

- o Retineti ca
arata ca bebelusul meu pu;e;ilvorgi cu
X cadrul medica
ar putea avea o l.)oalg care se ocups
metabolica ereditara? de dv. in orice
o o , moment pentru
Un membru al echipei de specialisti in boli informatii si
metabolice ereditare pentru copii (un medic, ajutor.

0 asistenta sau un dietetician) va va contacta
telefonic si va aranja sa se intalneasca cu dv.
si cu bebelusul dv. In ziua respectiva. Cei din echipa vor pregati
mai multe teste si vor Tncepe imediat orice tratament va fi
necesar. Va vor putea explica totul si va vor raspunde la toate
intrebarile.

17
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Bine de stiut

Daca o tulburare metabolica

mostenita este detectata prin

screening, este disponibil un tratament
eficient pentru a preveni efectele negative.
Tratamentul poate include o dieta atent
administrata, medicamente sau ambele.

Tratamentul va trebui continuat toata viata,
dar va permite copilului dv. sa se mentina
sanatos si sa duca o viata implinita si activa.

Ce s-ar intampla daca bebelusul meu
nu ar fi testat pentru boli metabolice
ereditare?

Daca bebelusul dumneavoastra are o tulburare metabolica
mostenitd care ar fi putut fi identificata prin screening, dar care
nu este tratata, este foarte probabil sa dezvolte dificultati de
invatare, care sunt permanente. Unele dintre aceste tulburari
pot provoca imbolnaviri bruste si severe, iar in cazuri rare pot
duce la deces.

Din motive tehnice legate de test, este posibila doar testarea
simultana a tuturor tulburarilor metabolice mostenite. Nu este
posibila selectarea doar a anumitor tulburari.

SMA (atrofie musculara spinala)

SMA afecteazd aproximativ 1 din 10.000 dintre bebelusii nascuti
in Regatul Unit in fiecare an. Este o afectiune geneticd rara

care cauzeaza slabiciune musculara. SMA afecteaza miscarea,
respiratia si inghitirea.

Boala se poate agrava in timp, dar exista medicamente si alte
tratamente care ajutd la controlul simptomelor.



In Scotia, screeningul neonatal din picatura de sange va include
testarea pentru SMA ca parte a unei evaludri, incepand din
primdvara anului 2026. Este la alegerea dvs. ca bebelusul sa fie

testat pentru SMA. Daca doriti ca bebelusul dvs. sa fie testat,
informatiile care tin de rezultat vor fi utilizate in cadrul evaludrii.

Daca nu doriti sa fie testat, bebelusul dvs. poate fi totusi testat
pentru celelalte afectiuni incluse In screeningul neonatal din
picatura de sange.

Cum voi primi
rezultatele?

Majoritatea analizelor de sange nu
indica nimic ingrijorator. In acest
caz, rezultatele sunt trimise cadrului
medical care va viziteaza la domiciliu,
care le va discuta cu dv. la urmatorul
consult de rutina. Daca se identifica
o posibila afectiune, va vom contacta
direct.

Ce seintampla daca
decid sa nu fac
screeningul metabolic?

Daca decideti sa nu va testati
bebelusul, vi se va solicita sa semnati
un formular prin care sa confirmati ca
motivele testarii v-au fost explicate si
ca intelegeti posibilele efecte in cazul in
care bebelusul dv. nu este testat.



Examinarea fiz.icé a
nou-nascutului

- s
i -

ReJS U 1t
® in afari de screening,
toti bebelusii sunt
examinati cu atentie
n primele trei

zile de la nastere,
astfel incat sa se
poata depista toate
problemele fizice
evidente cat mai
curand posibil.

De obicei, nu se
constata nimic
ingrijorator. In cazul
n care cadrul medical
considera ca este

20

necesar, bebelusului
dv. i se vor face
evaluari si teste
suplimentare.

Cadrul medical care
il examineaza va

va oferi rezultatele
imediat. Daca este
necesara o trimitere
pentru evaluari
suplimentare, acest
lucru va fi discutat
cu dv. la momentul
examinarii.



Ce se intampla cu informatiile si
probele de sange ale bebelusului meu?

Consiliul de sanatate si laboratorul national care gestioneaza
screeningul pentru nou-nascuti pastreaza evidenta informatiilor
personale privind screeningul bebelusului dumneavoastra,
inclusiv rezultatele. Datele medicale ale bebelusului sunt
pastrate confidential si sunt impdrtasite doar personalului

implicat in ingrijirea lui. Aceste informatii sunt revizuite periodic
pentru a asigura populatiei cel mai bun serviciu posibil.

Toate probele de sange ramase trebuie pdstrate de laboratorul
national timp de minimum 12 luni pentru perioada de testare.
Daca nu exista obiectii, probele pot fi pastrate mai mult si pot fi
utilizate pentru cercetare, educatie si formare. In aceste situatii,
datele personale ale bebelusului vor fi eliminate. Daca va fi
nevoie vreodata de probe care nu pot fi anonimizate, vi se
va cere consimtamantul.

Bebelusii care prezinta unele dintre afectiunile testate in
perioada neonatald sunt inclusi in registrul securizat pentru
afectiuni congenitale si rare, care este tinut de Public Health
Scotland. Registrul monitorizeaza numadrul de bebelusi care au
aceste afectiuni si sprijind planificarea si imbundtdtirea asistentei
medicale si a altor servicii publice. Puteti gasi informatii despre
acest registru la www.publichealthscotland.scot/cardriss

Aveti drepturi privind, accesarea si utilizarea informatiilor

cu caracter personal referitoare la sandtatea bebelusului

dv. Pentru mai multe informatii, contactati gratuit linia de
asistenta NHS inform la numarul 0800 22 44 88 (telefon text
18001 0800 22 44 88) sau accesati www.nhsinform.scot/
confidentiality si www.nhsinform.scot/data-protection

Daca nu sunteti de acord ca fisa cu sdngele bebelusului
sa fie pastrata dupa cele 12 luni sau folosita pentru
cercetare, spuneti acest lucru moasei, iar ea va va
inregistra preferintele.

21



Informatii suplimentare

Metabolic Support UK

Principala organizatie pentru
pacientii cu boli metabolice
ereditare, care sustine mii de
pacienti din intreaga lume si care
lucreazd in numele copiilor, tinerilor
si familiilor afectate.

Telefon: 0800 652 3181
https://metabolicsupportuk.org

National Deaf
Children's Society

Asigurd informatii si ajutor copiilor
cu deficiente de auz si familiilor lor.

Telefon: 0808 800 8880

www.ndcs.org.uk/about-us/
about-charity/where-we-work

Cystic Fibrosis Trust

Actioneazd pentru imbundtatirea
vietii persoanelor care sufera de
fibroza chisticd, pentru a creste
profilul fibrozei chistice si pentru a
finanta cercetarea.

Telefon: 0300 373 1000

www.cysticfibrosis.org.uk

National Society for
Phenylketonuria (NSPKU)

Oferd ajutor persoanelor cu PKU,
familiilor si ingrijitorilor lor.

Telefon: 0303 040 1090
https://nspku.org


https://metabolicsupportuk.org
https://www.ndcs.org.uk/about-us/about-charity/where-we-work
https://www.ndcs.org.uk/about-us/about-charity/where-we-work
https://nspku.org

Sickle Cell Society

Sickle Cell Society sustine si
reprezintd persoanele afectate de
siclemie pentru a le imbunatati
calitatea generald a vietii.

Telefon: 020 8961 7795

www.sicklecellsociety.org

Spinal Muscular Atrophy
UK

Ofera sprijin tuturor persoanelor
afectate de atrofie musculard
spinald, pentru a avea acces la

cea mai buna ingrijire, sprijin

si tratament si pentru a elimina
barierele din calea participdrii lor in
societate.

Telefon: 01789 267520

www.smauk.org.uk

British Thyroid Foundation

0 organizatie a pacientilor dedicata
furnizarii de informatii de incredere
siajutor reciproc familiilor afectate
de boli tiroidiene.

Telefon: 01423 810093
www.btf-thyroid.org

NHS inform

Puteti afla informatii despre tipurile
de teste de screening oferite in
Scotia si afectiunile depistate de
acestea sunand la linia de asistenta
NHS inform sau accesand site-ul web
NHS inform.

Telefon: 0800 22 44 88
Telefon text: 18001 0800 22 44 88

www.nhsinform.scot/screening



https://www.btf-thyroid.org/
https://www.nhsinform.scot/screening
http://www.nhs.uk/Conditions/pregnancy-and-baby/Pages/newborn-blood-spot-test.aspx
https://www.sicklecellsociety.org

Traduceri  Usor de citit Audio Scris mare Braille

Pentru mai multe informatii, inclusiv alte formate si ajutor pentru traducere:

www.nhsinform.scot/newbornscreening
@ phs.otherformats@phs.scot

@ 0131 314 5300
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