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Quin era l'objectiu del projecte?

Crear una xarxa multicentrica integrada per un equip multidisciplinari format per
pediatres, hematolegs, biodlegs i altres especialistes amb l'objectiu comu
d’'assegurar uns correctes diagnostic, prevencié i maneig clinic de 'anemia
falciforme, les sindromes talassemiques i altres hemoglobinopaties associades a

anémia cronica.

Queé han descobert?

Hem desenvolupat un programa pilot per al cribratge neonatal de 'anémia
falciforme a Catalunya. Consisteix en la demostracié d’'una prevalenca estimada
d'aquesta malaltia en la poblacié neonatal de Catalunya d'un cas per cada 3.909
naixements i d'una incidencia estimada de 0,0256. Aquestes dades demostren, per
primera vegada, que la prevalenca de 'anemia falciforme a Catalunya és la més

alta d’Espanya.

Amb aquests resultats, 'Agéencia de Salut Publica catalana ha implementat el

cribratge neonatal de 'anémia falciforme dins del Programa de Deteccié Precocg



Neonatal i, des del gener de 2015, el CatSalut ja aplica sistematicament aquesta

prova a tots els nadons nascuts a Catalunya.

Quina aplicacié practica tindra aquest resultat?

Entre d'altres:

El cribratge neonatal de I'anemia falciforme en el Programa de Deteccié Precog
Neonatal de Catalunya suposara la disminuci6 de la mortalitat infantil per aquesta
malaltia -del 8% actual a menys de I'1%- i la de la seva morbiditat.

El desenvolupament de tecniques de biologia molecular que permeten
caracteritzar el 100% de les mutacions responsables del fenotip identificat.

La consolidacié d'una xarxa multicentrica i d'un equip multidisciplinari, que
permetra el registre epidemiologic i 'analisi de la relacié de cada mutacié

identificada.



