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Catalunya, primer sistema sanitari plblic europeu que
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g incorpora la deteccié de la Immunodeficiéncia o
Combinada Greu en el cribratge neonatal La web dal
president de la
© Es tracta d” una malaltia genética del sistema immunitari gue afecta 'E:::':M:m'
b Pranidbncis anualment a Calalunya entre 1 i 4 nadons, els coneguls com a "nens ;'I-.a-;:d:trr-pn-.
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© Amb la incorporacid d’aguesta patologia, gque entrara en vigor el mes
de gener del 2017, seran 24 les malalties que es detectaran amb la
prova de sang del tald que es fa als nounats
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Catalunyas &3 canverteix an el primear sistema sanitar plblic auropeu en mcorparar |a
Immunodeficénos Combinada Greu en el cribratge neonatal. Es tracta de la forma

més severa de les immuncdefictnces primanes, un conjunt de més de 300 malalbes m

de base gandtica que &s caractentzen per una sleracd del sistarma immunitarn.
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“A partir del gener del 2017, smorementa |a possibibtat de salvar la vida dels coneguts
com & ‘nens bombolla™ ha explcat el consalier de Salut, Anton Comdn, &n |a roda de
premsa on sha presentat la nove prove del cnbratge neonatal. El conseller també ha
destacat que “amb la incorporacs de |a nova patologia ec fa palés el compramis del
Departament vers ez malalties minontanes™. Comin ha afegit que "Catalunys &5
pionera perquié tenim una gran alianga entre associacions de pacients, professionals,
sociatsts clentifiques i mstitucons®, Abch ha permes, he assenyalat tambe &l conssller,
impulsar | culminar als estudis d'avaluacid de fa nova prova gue la Secretaria de Salut
Poblica havia imicpt feia 2 anys,
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Etg infants que pateixen aguests patologa, coneguls com a ‘nens bombolla’, patecoen W. Wab dal departamen
uny incapactat severa par a desenvolupar una resposta immunitaria enfront a

microorgansmas des dels primess mescs i, habitualment, s disgrostica arran de les

comglicacions infeccioses que patencen els nadons. Sha demostrat gue la realitzacid

del trasplantament de moll d'6s en les pnmeres fases de vida, quan 1" infant encara no

ha patit infections, 1 molts mdlors resultats clinics que s sguest & realitza un oo 1a

malaltia ja estih planament instaurads,

Sagons un estuds de cost-sfectnatat realitzat par 'Agenca de Qualitat | Avalussd
Sanithries de Catalunya (AQUAS), s'estima que el cnbratge d'aguesta malaltia
representa un augment del 40% de la probabilitat de supervivénoa dels nadons
afectats, La sots-directora general de Promocid de la Salut, la doctora Carmen
Cabezas, ha afirmat que “s'espera disgnosticar entre 1 i 4 pacients cada any i que,
per tant, &'avals &l cost-sfectivitat de |8 mesura® La anclusid d'aguesta nova prova al
programa Suposs wh cost aprocomat de 500.000 suros anuals.

A dia d'avu, nomeés algunes regions europess tenen proves pilot per la seva
implementacid, mantre que ja esth sstesa an la majona dels estats dels Estats Units.
La inclusid d'aguesta patologia anird acompanyada de la definics d'un circuit
assistenoal de tractament répsd que incloura la designacd d'una Lindst d'Expertess
Clinica an &l marc del pla d’accid de desplegarnent del Model d'atencid a les Malalies
Minoritéries.
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“Amb la incorporacid da la Immunodeficiknca Combinada Greu, culming un procés de
mualis anys d'esforg, de moita feina 1| de molta ddusid”™ ha destacat ef doctor Pere Soler,
del Departameant d Immunsdehoentias Pathbtnguas de NHospaal Univarsdan Vall
d'Hebron, el qual ha feliciat al Departament de Sadut per tirar andavant la mesura
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