PROTOCOLO CRIBADO NEONATAL
DE ENFERMEDADES ENDOCRINO-

METABOLICAS




1. ;:EN QUE CONSISTE EL CRIBADO NEONATAL DE
ENFERMEDADES ENDOCRINAS-METABOLICAS?

PRUEBAS DE CRIBADO
EQUIPOS TECNICOS

TOMA DE MUESTRA

PROTOCOLO GENERAL

PROTOCOLO EN SITIACIONES ESPECIALES
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RESULTADOS DIAGNOSTICOS



= Las Enfermedades Metabdlicas Hereditarias (EMH) también
denominadas Errores innatos del Metabolismo (EIM), son

(',EN QUE CONSISTE defectos de origen genético que ocasionan disfunciones en
EL CRIBADO algun elemento del metabolismo.
NEONATAL DE

ENFERMEDADES , | © . b
ENDOCRINAS- solo se requiere que la afectacion de enzimas especificas o

= Para que un defecto genético sea considerado como un EIM

METABC’)UCAS’) vias bioquimicas sea intrinseca al mecanismo fisiopatolégico.

= De este modo, y considerando esta definicion, en la
actualidad se reconocen algo mas de 1.400 EIM diferentes




Situacion del Cribado Neonatal en Espaiia

Enfermedades incluidas en el cribado neonatal

Listado de las 7 enfermedades endocrino-metabdlicas que se incluyen en el cribado neonatal.
Destacadas, las 4 nuevas enfermedades endocrino metabolopatias que se incorporaran a la Cartera
Comun del Sistema Nacional de Salud en 2023

PRUEBAS I
DE CRIBADO S

Fibrosis quistica

Deficiencia de acil-coenzima A-deshidrogenasa de cadena media
Deficiencia de 3-hidroxi-acil-coenzima A-deshidrogenasa de cadena larga

Acidemia glutarica tipo |

Anemia falciforme

Déficit de biotinidasa

Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce
Homocistinuria

Hiperplasia suprarrenal congénita

. Fuente: Ministerio de Sanidad * .



Situacitin del Cribado Neonatal en Espaiia

Tabla 1: Enfermedades incluidas en los programas de cribado neonatal por comunidad auténoma y ciudad auténoma
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Fuente: Cribado Neonatal en SNS.

MELILLA Informe de Evaluacién 2019.

Hallazgo incidental en el proceso de cribado de PKU

B Programa de cribado del SNS ™ Programa Piloto del SNS M Programa de cribado de la cartera complementaria de las CC. AA.y CiA

113 CA de Catalufia ha informado otras enfermedades que no se incluyen en su cartera de servicios complementaria oficial pero que se han detectado dentro del programa (hallazgo
incidental): quilotérax, inmunodeficiencia transitoria, alfa y beta talasemia, deficiencia adquirida de vitamina 812 y linfocitopenia idiopatica.

2 La CA de Castilla-La Mancha tiene incluida la deficiencia de metionina adenosiltransferasa (MAT I/111).



EQUIPOS

TECNICOS

Espectrometria de masas en tandem
(MS/MS)

- Permite detectar un abanico de enfermedades metabdlicas

sin coste anadido

- Es la misma pruebas y unas se informan y otras no.

- Esto produce una situacién paraddjica pues, en funcion de
donde y como se haga la prueba, se explota o no la
posibilidad de registrar todas las enfermedades que es capaz
de detectar y el informe ofrece unos valores y otros no.
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DETECCION DE ANEMIA FALCIFORME:
ELECTROFORESIS

HbA; 22.6%
Y —Hb83 70,40/0

==p HHbA,: 6,175 DETECCION DEFICIT DE BIOTINIDASA:
ENSAYO FLUORIMETRICO SEMICUANTITATIVO
Mide con una luz de excitacion de 355nm y 460nm

Biotinidasa
Biotina 6-aminoquinolina ==s=) 6(-aminoquinolona + biotinidasa
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En el centro sanitario

24-12h donde nace el nifio

Evitar antisépticos | [
| yodados: evitar |

aparicion Tarjetas secar en
hipotiroidismo posicién horizontal
transitorio en el recién
nacido

- Guardar en lugar fresco

y seco, lejos de la luz

solar . En envoltorio
original y apiladas




PROTOCOLO

GENERAL
(tarjeta blanca)
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- Enviar en el menor tiempo posible , no por transporte de
rutina.

- Cuando llega los pasos son:

Sellar con el dia de llegada

Hacer lista de tarjetas recibidas

Realizar distintas pruebas.

En caso de que los valores estén fuera de los valores de
normalidad:

> W Do

Repetir dos Con los tres Fuera de

veces

resultados se rango: nueva
realiza media muestra

Madres con
hipotiroidismo : dos
repeticiones de
inicio



BAJO
0KG)

ELEVADO
PESO

PROTOCOLO EN

SITIACIONES
ESPECIALES
(tarjeta verde)

PARTO

SEXO

PESO(<1.50 ‘ (<32 semanas
ﬂh"""ﬂ-\.

MULTIPLE ' NUTRICION
MISMO PARENTERAL

PREMATUROS

de gestacion)

HIPOTIROIDISMO
MATERNO



1. Realizar muestra de sangre seca,

Inicialmente , con protocolo general (tarjeta
blanca)

* PREMATUROS (<32 semanas de
gestacion): 7° DIA de vida segun situacion
del recién nacido

« BAJO PESO(<1.500KG): 7° DIA de vida
segun situacion del recien nacido

- ELEVADO PESO: 7° DIA de vida segun
situacion del recién nacido
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2. Realizar muestra de sangre seca con protocolo especial (tarjeta verde):

PREMATUROS (<32 semanas de gestacion): 15 DIAS de vida segun situacion del

recién nacido

BAJO PESO(<1.500KG): 15 DIAS de vida segun situacion del recién nacido

ELEVADO PESO: 15 DIAS de vida segun situacion del recién nacido

TRANSFUSION: 72 HORAS DESPUES DE LA TRANSFUSION para evitar dilucion.

NUTRICION PARENTERAL: 72 HORAS DESPUES DE SUSPENSION

« PARTO MULTIPLE MISMO SEXO: 15 DIAS de vida para el cribado de
hipotiroidismo congénito

« HIPOTIROIDISMO MATERNO: SI PROCEDE

* OTROS CASOS: entre 7Y 14 DIAS tras la primera



EN CASO DE SER POR DIAS DE VIDA HAY QUE
ADAPTAR EL RESULTADO



RESULTADOS DIAGNOSTICOS




(« Fuera de rango
* Repetir por
duplicado

\ TARJETA

BLANCA

\

* Repetir muestra

* Realizar por
duplicado desde
el inicio

o

TARJETA
f VERDE

(. Consulta con )

especialista para
tratamiento y
seguimiento

* Pruebas genéticas
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