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La prueba del taléon”
para prevenir discapacidades

La Consejeria de Sanidad de la Comunidad de
Madrid realiza a todos los recién nacidos la prueba
de deteccién precoz de algunas enfermedades
congénitas mediante el Cribado neonatal de
enfermedades endocrino metabdlicas para la
prevencion precoz de minusvalias.

Son enfermedades con las que pueden nacer los
nifios aunque no presenten todavia ningln signo
aparente y provocan serios problemas de salud
desde los primeros meses de vida.

Mediante esta prueba y la instauracién de un tratamiento precoz en
los nifios afectados se previenen graves alteraciones cerebrales y
neurologicas, trastornos de crecimiento, problemas respiratorios y
otras complicaciones severas para el desarrollo.

9 En qué consiste esta prueba
de los recién nacidos?

La prueba consiste en la obtencion de una muestra de sangre del talon
del nifio que posteriormente se analiza en un laboratorio especializado.

Es suficiente con unas gotas de sangre que se depositan en una tarjeta
de papel absorbente. La prueba supone la molestia derivada del pinchazo
y extraccion de sangre del talén, que rara vez ocasiona complicaciones.

Latarjetacontiene elformulario pararecogida de los datos de identificacion
del recién nacido, asi como los de la madre, con un apartado para la
autorizacion de alguno de los padres o tutores.

Una vez cumplimentada y obtenida la muestra de sangre, la tarjeta se
envia al laboratorio especializado para su analisis.



E Cuando y para qué se realizan las pruebas?

B A partir de las primeras 48 horas de vida
del recién nacido en la maternidad donde
la madre da a luz y siempre antes del alta
hospitalaria. Estas muestras se utilizaran
exclusivamente para la deteccion precoz
de todas las enfermedades incluidas en el
programa de cribado neonatal y prevencion
de minusvalias.

Cuando los resultados bioquimicos del andlisis realizado para la
deteccion de fibrosis quistica se encuentren alterados, se debera
completar con estudios de biologia molecular para valorar las
mutaciones genéticas mas frecuentes.

Los padres o tutores deberan firmar en el reverso de la tarjeta,
autorizando al Laboratorio a realizar las pruebas.

E Donde se realiza el analisis de las muestras?

Las muestras de sangre se analizan en un laboratorio especializado, el
Laboratorio de Cribado Neonatal del Hospital General Universitario
Gregorio Maranoén.

El Laboratorio recoge todas las muestras en las maternidades.

Cuanto tiempo se guardan las muestras?

Las tarjetas con las muestras de sangre residuales del recién nacido,
se almacenaran a -20°C, durante 5 afios en el laboratorio. Una vez
transcurrido este periodo se procedera a su destruccion.



Cuando y como se conocen los resultados?

El laboratorio se encarga de enviar los resultados al domicilio que indiquen en
la tarjeta de toma de muestra.

Si los resultados estan dentro de limites normales, recibiran una carta en
su domicilio a nombre de la madre, pasadas aproximadamente 3 semanas.
Por ello es muy importante que los datos de la madre y la direccion sean
correctos para que les llegue la informacién y evitar devoluciones.

Si los resultados indican alguna alteracion,no significa que el nifio tenga la
enfermedad, sino que requiere nuevas pruebas para confirmar el diagnéstico.
Por ello se localizara telefénicamente a los padres para solicitar una nueva
muestra o para citarles en las unidades clinicas de referencia. Si se confirma
la sospecha de la enfermedad se iniciara el tratamiento precozmente. Si se
descarta la enfermedad, se considera un “falso positivo” del cribado.

Sipor cualquier razon las muestras no se pudieran analizar, fueran insuficientes
o dieran resultados dudosos, los padres seran informados para que se realice
una nueva extraccion de sangre.

Aunque es muy improbable, cientificamente podria existir algiin caso “falso
negativo” en el que apareciera alguna enfermedad incluida en el programa
del cribado, no habiéndose detectado precozmente.

E Qué enfermedades se detectan?

En la actualidad en la Comunidad de Madrid se detectan las siguientes
enfermedades congénitas:

* Hipotiroidismo congénito

* Fenilcetonuria

* Hiperplasia suprarrenal congénita

* Drepanocitosis (Enfermedad de células falciformes)

¢ Fibrosis quistica

 Errores congénitos del metabolismo de aminoacidos
(Jarabe de Arce; Tirosinemia tipo I)

* Errores congénitos del metabolismo de 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)

* Errores congénitos del metabolismo de acidos organicos
(Acidemia glutarica tipo I; Aciduria 3-hidroxi-3-metil glutarica; Acidemia isovalérica;
Deficiencia de B-cetotiolasa; Acidemias metil malénicas: Chl A, B, C,D, Mut; Acidemia
propidnica).



EN QUE CONSISTEN
ESTAS ENFERMEDADES

Hipotiroidismo congénito

El hipotiroidismo congénito es una alteracion de la
glandula tiroides que provoca una secrecion insuficiente de
hormonas tiroideas.

Las hormonas tiroideas son necesarias para el normal
desarrollo del crecimiento y de importantes érganos como
el cerebro, el corazén y el aparato respiratorio.

Si no se trata adecuadamente y de forma precoz puede
provocar discapacidad fisica y mental.

El objetivo es la deteccion de hipotiroidismo primario. Otras
formas de hipotiroidismo, secundario o central, no son
objeto de este cribado neonatal.

Hiperplasia suprarrenal congénita

La hiperplasia suprarrenal congénita, enfermedad de origen
genético, se produce por trastorno del funcionamiento de las
glandulas suprarrenales, algunas hormonas se secretan de
forma insuficiente mientras que otras lo hacen en exceso.
Puede presentar una complicacion grave poniendo en
peligro la vida del neonato en las primeras semanas de vida
si no se detecta y se trata precozmente.

Depranocitosis o enfermedad de células falciformes

La drepanocitosis es una hemoglobinopatia de origen
genético que produce alteraciones en las formas de los
glébulos rojos, provocando anemia.

Mediante el diagndstico precoz se mejora el prondstico y
se previenen complicaciones infecciosas graves y posibles
discapacidades para los nifios que las presentan.




Fenilcetonuria

La fenilcetonuria e hiperfenilalaninemias son alteraciones
de origen genético que provocan la incapacidad de
transformar total o parcialmente el aminoacido fenilalanina
componente de las proteinas.

El aumento excesivo de fenilalanina en sangre puede
provocar alteraciones neurologicas, si no se detecta y
trata precozmente, pudiendo desarrollar una discapacidad
psiquica leve o profunda segin el grado de alteracion.

Fibrosis quistica

La fibrosis quistica es una enfermedad de origen genético
gue afecta a érganos importantes como son el pulmon y
pancreas. El tratamiento preventivo y el seguimiento clinico
desde el nacimiento mejora la funcion de vias respiratorias,
pulmonares, digestivas y por tanto el crecimiento, la
supervivencia y el desarrollo cognitivo del nifio.

Errores congénitos del metabolismo de aminodcidos,
de dcidos grasos y de acidos organicos.

Engloba un grupo de enfermedades poco frecuentes. La
mayoria presentan sintomas graves, a veces inespecificos
dificultando su diagndstico. La deteccién precoz previene
en lo posible severas complicaciones, disminuyendo el
riesgo de discapacidades y de mortalidad prematura.

Se pueden detectar ciertos errores del metabolismo en
los que falla la sintesis de enzimas necesarios para la
degradacion de algunos aminoacidos, acidos grasos y
acidos organicos, provocando el aumento de sustancias
téxicas en el organismo que afectan gravemente a los
organos vitales.




Dénde se realiza el diagnostico
¢ y tratamiento precoz de los ninos?

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

Qué tratamiento deben seguir
%] los nifios con estas enfermedades?

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

B En algunas enfermedades tienen que recibir un tratamiento
farmacoldgico, como el hipotiroidismo congénito y la hiperplasia
suprarrenal congénita.

B En las hiperfenilalaninemias o fenilcetonurias los nifios llevan una dieta
especial con alimentos de bajo contenido de fenilalanina.
Algunos casos también incluyen tratamiento farmacoldgico.

B Los nifios con drepanocitosis Yy fibrosis quistica reciben tratamientos
preventivos contra las infecciones, mediante pautas especiales de
vacunacién y administracion de antibidticos.

M Los nifios diagnosticados de errores congénitos del metabolismo
de aminoécidos, de acidos grasos o de acidos organicos requieren
tratamientos individualizados, dietéticos, suplementos nutricionales,
aportes vitaminicos, bioquimicos y preventivos contra las infecciones.



Recuerde que es
ﬂﬂ MUY IMPORTANTE!!!

m Realizar la prueba del Cribado de enfermedades
endocrino metabdlicas a su hijo.

m Comprobar que los datos de la tarjeta relativos al
domicilio, teléfono, nombre y apellidos de la madre son
correctos, para facilitar la localizacién de la familia.

m Los padres o tutores deben conocer los resultados de
los analisis. Si en el plazo de 30 dias no los han recibido,
llame al Laboratorio.
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