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El Programa de Cribado
Neonatal (PCN), también
conocido como “LA PRUEBA
F4 ,, y 4 -
DEL TALON 'y esta de_stmado Les pad RS ot
para prevenir alteraciones son PRNCIESININSE
f' B . . d I alteraciones hereditarias
del metabolismo o
ISIcas’ pSIqUI_cas y € errores congénitos del
desarrollo, evitando, en metabolismo (ECM), que
pueden provocar serios
algunos casos, la muerte problemas de salud sino
T - se tratan adecuadamente,
prematura del recién nacido en aunque el recién nacido
0 - no presente todavia
las primeras semanas de vida. ningun signo aparente.
J
‘-,Que son Son un grupo numeroso de enfermedades que apare-
los errores cen con baja frecuencia en la poblacion (enfermedades
. = del raras), causadas por alteraciones o mutaciones en el
congenltps e material genético (ADN) que provoca el funcionamiento
metabolismo?  incorrecto de las células y los érganos.
La instauracion de un tratamiento precoz en los bebés
afectados, previene las discapacidades asociadas a
estas enfermedades.
éEn qué Consiste en la recogida de sangre y orina del recién
consiste la nacido al alta hospitalaria (24-72h de vida) en unas
ba? tarjetas de papel de filtro que estan disponibles en las
pruepa: Maternidades. Desde alli se remiten para su analisis al

laboratorio de Metabolopatias del Centro de Bioquimi-
cay Genética Clinica (CBGC), ubicado en el Hospital
Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca.

Junto con estas muestras, se envia la ficha de cribado
con todos los datos referentes al recién nacido, los
padres y el Centro de Salud al que pertenecen y firma
del consentimiento para autorizar la realizacion de las
pruebas. Estos datos son necesarios para el envio de
los resultados y para la rapida localizacion de los fami-
liares del bebé, si fuera necesario.



cQué .
Las enfermedades incluidas en el Programa de

enfermedades Cribado Neonatal de nuestra Region, se pueden
se detectan consultar en la pagina web:

y e.n qug https://www.murciasalud.es/recursos/
COI’ISISteI‘I H ficheros/347564-enfermedades_detectables.pdf.

Alguna de ellas son:

HIPOTIROIDISMO CONGENITO

Es una alteracion de la glandula tiroides que provoca una secrecion insuficiente de hormonas necesarias para
el normal desarrollo de 6rganos del bebé, como el cerebro y del sistema nervioso central, para el crecimiento
de los huesos y de los musculos, y también para mantener la temperatura y el metabolismo del cuerpo. Ante
una falta de hormonas tiroideas se retrasa el crecimiento fisico y el desarrollo mental, entre otras funciones del
cuerpo.

Si el tratamiento no se inicia en las primeras semanas de vida del neonato esta enfermedad puede provocar
discapacidad intelectual y fisica. El tratamiento consiste en darle al bebé hormona tiroidea por boca todos los
dias, a lo largo de su vida.

DEFICIT DE BIOTINIDASA

Es un defecto genético que altera el metabolismo de la biotina. El bebé afectado no tiene sintomas al nacer
pero paulatinamente se van produciendo severos dafios que se manifiestan en la infancia. En ausencia de tra-
tamiento se caracteriza por producir signos neuroldgicos (crisis epilépticas, dificultad respiratoria, hipotonia) y
dermatoldgicos (erupciones cutaneas, alopecia) ademas de pérdida auditiva y retraso psicomotor.

El tratamiento se basa en la administracién de biotina que complementa la deficiencia que se produce por no
poder ser reciclada por el metabolismo del paciente.

OTRAS AMINOACIDOPATIAS y ACIDURIAS ORGANICAS

Las alteraciones hereditarias de la sintesis, transporte o degradacion de los aminoéacidos (AA), si no se
detectan en los primeros dias de vida, ocasionan consecuencias nefastas para la salud del recién nacido,
desde crisis convulsivas, hipotonia, vomitos, hepatomegalia, olor inusual, dermatitis, afectacion sensorial,
coma, letargia, hasta retraso mental o muerte.

Los tratamientos seran distintos en funcién de la patologia.

ANEMIA FALCIFORME y otras Hemoglobinopatias

Las hemoglobinopatias son enfermedades genéticas que producen alteraciones en la formacion de los glo-
bulos rojos de la sangre.

La anemia falciforme (también conocida como “anemia drepanocitica” o “drepanocitosis”) es una afeccion
en la que los glébulos rojos tienen forma de hoz o de luna creciente en vez de un aspecto de disco redon-
deado. Estas células se pegan entre si con facilidad y obstruyen vasos sanguineos de tamario reducido, lo
que impide que la sangre llegue adonde deberia llegar, generando dolor y lesiones en los érganos.

Mediante el diagndstico precoz se mejora el pronéstico y se previenen complicaciones infecciosas graves y
posibles discapacidades para los recién nacidos que las presentan.
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@ HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC) (A partir del 2023)

Es una enfermedad genética que altera el funcionamiento de las glandulas suprarrenales encargadas de
producir hormonas que realizan funciones muy importantes, como son el cortisol, aldosterona, adrenalina y
noradrenalina, y las hormonas sexuales (estrogeno y testosterona).

En la HSC, algunas hormonas se producen de forma insuficiente mientras que otras lo hacen en exceso. Si
no se detecta y se trata precozmente, se puede presentar una complicacion grave, poniendo en peligro la
vida del neonato en las primeras semanas de vida. El tratamiento consiste en suministrar al bebé las hor-
monas que le faltan en forma de cortisona e hidrocortisona.

() FiBROSIS QUISTICA (FQ)

Es la enfermedad genética mas frecuente en nuestra poblacién. Se trata de una enfermedad multisistémica,
degenerativa, caracterizada por sudoracion salada y secreciones mucosas que afecta principalmente a pul-
mones y sistema digestivo.

La FQ se presenta con una gran variedad de sintomas y su gravedad varia mucho de un paciente a otro.

El diagnéstico y tratamiento precoz en los pacientes con FQ mejora de forma significativa la calidad de
vida, el estado nutricional y crecimiento, disminuyendo en los pacientes el nimero de hospitalizaciones. El
tratamiento consiste principalmente en la administracion de antibiético y de vacunas para evitar infecciones
graves, suplementos dietéticos como las enzimas pancreaticas para ayudarles a digerir correctamente los
alimentos, ademas de realizar fisioterapia toracica.

El cribado neonatal de la FQ no puede ser realizado después del mes de edad del recién nacido.

@ OTRAS AMINOACIDOPATIAS y ACIDURIAS ORGANICAS
Las alteraciones hereditarias de la sintesis, transporte o degradacion de los aminoacidos (AA), si no se
detectan en los primeros dias de vida, ocasionan consecuencias nefastas para la salud del recién nacido,
desde crisis convulsivas, hipotonia, vémitos, hepatomegalia, olor inusual, dermatitis, afectaciéon sensorial,
coma, letargia, hasta retraso mental o muerte.

Los tratamientos seran distintos en funcién de la patologia.

@ HIPERFENILA-LANINEMIAS/PKU

Se trata de una enfermedad genética que provoca la incapacidad de transformar parcial o totalmente el
aminoacido fenilalanina (Phe), componente de las proteinas.

El aumento excesivo de fenilalanina en sangre, puede provocar alteraciones neurolégicas, si no se detecta y
trata precozmente, pudiendo desarrollar una discapacidad psiquica mas o menos profunda segun el grado
de la alteracion.

El tratamiento consiste en la administraciéon de alimentos con bajo contenido en Phe, evitando los alimentos
con alto contenido en proteinas.

@ ALTERACIONES DE LA OXIDACION DE LAS GRASAS

Los defectos hereditarios de la beta-oxidacion mitocondrial de acidos grasos (FAO) son un grupo de al me-
nos 12 enfermedades que se caracterizan por deficiencias enzimaticas o de transporte.

La mayoria de estas enfermedades tienen distinta edad de aparicién y de gravedad clinica. Los sintomas
suelen ser episodicos y asociados con enfermedad viral leve, estrés fisioldgico o el ejercicio prolongado.

El diagnéstico y tratamiento precoz es efectivo en la prevencion de episodios sintomaticos graves, inclu-
yendo la muerte subita.
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¢cCuando Si los resultados estan
y como se dentro de la normalidad
conocen los se envia una carta a
resultados? su domicilio pasadas
aproximadamente 3
semanas.

Si hubiera que repetir la muestra por cualquier
motivo, se le enviara un SMS a uno de los teléfo-
nos de contacto indicados en la ficha de cribado,
solicitando nueva muestra. Deben de acudir a su
Centro de Salud donde se le informara del motivo
de la repeticion, realizaran la toma de la muestra
de sangre impregnada en papel (o le dara cita para
realizarla cuando corresponda, segun el motivo) y
la enviaran al CBGC.

El pediatra debe conocer
el resultado de los analisis
realizados a su hijo/a

Los profesionales sanitarios de su centro de salud
le informaran del resultado. La prueba del talon

no es una prueba diagndstica, por lo que ante un
resultado positivo en el cribado se podran solicitar
nuevas muestras y/o pruebas adicionales para
confirmar o descartar dichas patologias y/o se ci-
taran en las Unidades de seguimiento para iniciar
inmediatamente el tratamiento.

Si en el plazo de 30 dias no han recibido el resultado de su bebé
pueden llamar al laboratorio tfno. 968 381 166
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