PROGRAMA DE CRIBADO NEONATAL PARA

I.A DETECCION PRECOZ DE ENFERMEDADES
ENDOCRINO-METABOLICAS EN LA COMUNIDAD
DE MADRID

La Consejeria de Sanidad de la Comunidad de Madrid realiza a todos los recién
nacidos/as en los hospitales piblicos y privados la “prueba del talén” para la deteccién
precoz de enfermedades endocrino-metabdlicas.

El objetivo de este programa es detectar una serie de enfermedades congénitas

que pueden provocar discapacidad intelectual o alteraciones psiquicas o fisicas, més
graves cuanto mas tarde se establezca el diagndstico y el tratamiento. Su deteccién y
tratamiento precoz permite evitar el desarrollo de la enfermedad o prevenir de manera
temprana la aparicion de secuelas irreversibles.
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que rara vez ocasiona ’*—‘ i
. 4
Se realiza en la maternidad, g
a las 48 horas de vida N |
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¢Hay que rellenar algin formulario? e e r———— T
Si. La tarjeta de toma de muestra contiene un Do dn, -
formulario para recoger los datos del recién nacido/a e e

y de la madre (al reverso). El padre, madre o tutor/a oM M:‘:m - ||||H|||!|||||| st
deberan rellenar los campos correspondientes a los ﬁ‘““—'o'o"" e

datos demogréaficos que se solicitan. P e
Es muy importante que todos los datos sean ! h‘ (= [ et ey CHICEICT T
correctos, ya que los resultados se envian por — m___ S -
correo ordinario a nombre de la madre y a la viaa T T T ensa[ T honett— o
direccién que se haya escrito en la tarjeta. Asi T e s e
mismo, es muy importante que rellenen los s o e e
dos nimeros de teléfono por si hubiera que

localizarles de manera inmediata. Formulario y tarjeta para la toma

de sangre del taléon

Los datos clinicos del recién nacido/a que se
solicitan relativos a transfusion, alimentacion,
medicamentos e ileo meconial deberan ser
consultados con el personal sanitario para asegurar
su correcto cumplimiento.

Otros datos clinicos de interés se deberan incluir
en el campo “Observaciones”

En el reverso de la tarjeta, se solicita la i
autorizacion del padre/madre/tutor para poder AIORSAGN oo ity o e o sl b
realizar los analisis necesarios et
para la deteccién de las
enfermedades incluidas
en el programa.

{Qué se hace con las tarjetas después de obtener
la muestra?

Una vez obtenida la muestra de sangre, las tarjetas

se envian al laboratorio de Cribado Neonatal de la
Comunidad de Madrid, ubicado en el Hospital General
Universitario Gregorio Marafién.

En el laboratorio se analiza el nivel de determinados
marcadores bioquimicos en sangre para conocer

si son normales o estan alterados. También se
realizaran pruebas genéticas moleculares para el
diagnéstico y para conocer si son portadores sanos
de alguna de las enfermedades estudiadas.

Si la muestra es insuficiente o no permite su analisis,
el laboratorio informard a la madre, padre o tutor/a
para solicitar una nueva muestra.

Una vez realizados todos los andlisis de las pruebas del
talon, las tarjetas con las muestras de sangre residual,
se almacenan durante 5 afios en el laboratorio de Cribado
Neonatal. Una vez transcurrido este periodo se procedera a
su destruccién.



¢Cuando se conocen los resultados?

Si los resultados estan dentro de limites
normales, el laboratorio le enviara dichos
resultados por correo ordinario a su domicilio.

Si los resultados indican alteracién en

los niveles de un determinado marcador
bioquimico (fuera de limites normales) y se
requiere una nueva extracciéon para confirmacion,
el laboratorio se pondra en contacto con ustedes,
bien por teléfono, si asi

lo requiere, o mediante carta.

B Si se confirman los resultados, se derivard al
bebé a las unidades clinicas de seguimiento para
diagnéstico diferencial y seguimiento.

M Si se normalizan los niveles, se considerara un
caso “falso positivo”.

Aungue con una baja probabilidad, podria existir
algun caso “falso negativo”, en el que apareciera
alguna de las enfermedades incluidas en el
programa de cribado, no habiéndose detectado
precozmente. Por ello es muy importante que,
ante una sospecha clinica, se realicen pruebas
diagnosticas, ya que las pruebas de cribado
neonatal no son pruebas diagnésticas.

:Qué tratamiento deben seguir los recién
nacidos/as con estas enfermedades?

M Los tratamientos son individualizados segun la
enfermedad y la gravedad que presenten.

B En algunas enfermedades tienen que recibir

un tratamiento farmacoldgico, llevar una dieta
especial, suplementos nutricionales, aportes
vitaminicos, bioquimicos o recibir tratamientos
preventivos contra las infecciones, mediante
pautas especiales de vacunacién y administracion
de antibiéticos.

:Doénde se realiza el diagnéstico
y tratamiento?

El diagnéstico, tratamiento y seguimiento de estas
enfermedades se realizan en Unidades Clinicas de
referencia de la Comunidad de Madrid.

;QUE ENFERMEDADES SE DETECTAN EN LA
COMUNIDAD DE MADRID?

Hipotiroidismo congénito

Hiperplasia suprarrenal congénita

Enfermedad de células falciformes

Fibrosis Quistica

METABOLISMO DE AMINOACIDOS

Fenilcetonuria

Enf. de la orina con olor a Jarabe de Arce

Tirosinemia Tipo I

METABOLISMO ACIDOS GRASOS

Deficiencia primaria de carnitina

Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa
de cadena media

Deficiencia de 3-hidroxi-acil-CoA
deshidrogenasa de cadena larga

Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa
de cadena muy larga

METABOLISMO ACIDOS ORGANICOS

Acidemia glutdrica tipo I

Acidemia 3-hidroxi-3-metil glutarica

Acidemia isovalérica

Deficiencia de B-cetotiolasa

Acidemia metilmalénica (CblA, CblB)

Acidemia metilmaldnica (CblC, CblD)

Acidemia metilmaldnica (Mut)

Acidemia propiénica



Recuerde que es muy importante que...

Se le realice la “prueba del talén” para la deteccién de enfermedades
endocrino-metabdlicas a su hijo/a, a las 48 h de vida, siempre antes del alta
hospitalaria.

Se compruebe que los datos que se rellenan en la tarjeta, relativos al nombre
y apellidos de la madre, domicilio, teléfonos, son correctos, para facilitar la
localizacion de la familia.

e La madre, el padre o tutores/as deben conocer los resultados de los analisis.

Si en el plazo de 30 dias no los han recibido,
llame al Laboratorio, al teléfono:
91 586 88 28, de 12 a 14 horas.

Para mas informacién consulte con frecuencia este enlace.

http://www.comunidad.madrid/servicios/salud/cribado-neonatal
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