Cribado neonatal de enfermedades
congeénitas

Actividad

e Informar en visita prenatal de esta actividad.

* Realizar antes del 7.° dia de vida la extraccion de la muestra (anexo 1).
e Registrar en la historia clinica la realizacion o no del cribado.

e Registrar el resultado de la prueba de cribado.

* |dentificar a los nifios de riesgo de no haber realizado cribado neonatal (alta precoz,
inmigrantes, exclusion social...).

* Repetir el cribado de hipotiroidismo congénito por cumplir criterios (anexo 2).

(2]
©
=
(=
pleb)
(@7]
c
o
(&]
(%]
[<b]
i=j
©
=}
(<b]
=
S
[<b)
—y—
=
(-]
(<5]
=]
©
+—
(4°)
=
o
(<b]
c
(=}
=}
@©
o)
=
(@)

Poblacion diana

Todos los lactantes menores de 6 meses.

Periodicidad

Visita prenatal informacion de la prueba de cribado.
e 1.7semana realizar la extraccion de muestra (anexo 1).

e 2%semana de vida, al mes y 2 meses comprobar el resultado de la prueba y si preci-
sa repeticion de cribado de hipotiroidismo congénito por cumplir criterios (anexo 2).

* Encasode apertura de historia clinica de nuevo paciente de cualquier edad compro-
bar el resultado de la prueba y si precisa repeticion por cumplir criterios. 175
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Cribado neonatal de enfermedades congénitas

Definicion

La prueba de cribado consiste en la obtencion y analisis de una muestra de sangre con
el fin de identificar la posibilidad de padecer hipotiroidismo congénito, fenilcetonuria y
otras enfermedades congénitas que varian segin el cribado por CC. AA. (anexos 3y 4).

Justificacion

» Ciertas enfermedades congeénitas no presentan signos externos en el momento de
nacer y sin embargo, pueden ocasionar, de no tratarse precozmente, lesiones cere-
brales irreversibles y minusvalia psiquica.

* Lostestde cribado de estas enfermedades tienen una sensibilidad y una especifici-
dad cercanas al 99%.

* Los costes derivados de los programas de cribado se compensan por la mejora en la
calidad de vida y porvenir intelectual de estos nifios.

Herramientas

* Normas para la correcta extraccion de la muestra (anexo 1).
e Grupos en los que es necesario repetir la prueba de hipotiroidismo (anexo 2).

* Cribado de enfermedades congénitas que son detectadas en cada una de las CC. AA.
y nimero de extracciones que se realizan. En Espafia los programas difieren entre
las CC. AA., tanto en la metodologia de la muestra, como en la relacion de enferme-
dades que son objeto de cribado, sin embargo, todas coinciden en identificar hipoti-
roidismo congénito y fenilcetonuria (anexos 3y 4).

Observaciones

El cribado neonatal de hipotiroidismo congénito estad basado en la deteccidn de niveles
elevados de TSH, propio de una situacion de hipotiroidismo primario, que es lo mas habi-



Intervencion y cribado

tual. De manera muy poco frecuente pueden producirse casos de hipotiroidismo de
causa hipofisaria, que cursa con niveles muy bajos de TSH, y por ende no susceptible
de ser detectado mediante los programas de cribado neonatal. Es preciso mantener un
alto indice de sospecha ante la presencia de signos clinicos sugestivos de hipotiroidis-
mo, a pesar de la normalidad bioquimica al nacimiento. Se aconseja aplicar en estos
casos el indice de Letarte (positivo cuando la suma de todas las puntuaciones de cada
signo es superior a 4) (anexo 5).
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Cribado neonatal de enfermedades congénitas

El material para la recogida de la muestra se entrega en el hospital. La toma de la
muestra de sangre debe realizarla personal sanitario en el centro de salud (en el
hospital si esta ingresado).

La incision para la toma se realiza en las zonas laterales del talon, con la piel lim-
piay libre de cualquier desinfectante. Asegurar una buena impregnacion del papel
absorbente y completar todas las zonas destinadas a la recogida de sangre. El
nifio debe estar sano y en ayunas 2 horas.

Cuando sea preciso dos muestras, en las maternidades se le entregara a la madre
dos tarjetas numeradas (con el mismo niimero) y un sobre con la direccion del la-
boratorio al que se ha de remitir la 2.2 muestra. En caso de deterioro o extravio de
la tarjeta original se emplearan tarjetas de reserva disponibles en el centro de sa-
lud, debiendo incluir una nota refiriendo dicha incidencia.

Anexo_2: Grupos en los que es necesario repetir la prueba

o de hipotiroidismo congénito

Esta recomendada una 2.? toma de sangre a las 2-4 semanas de vida a:

— Recién nacidos con menos de 33 semanas de gestacion.

— Recién nacidos con peso al nacimiento menor de 1.500 g.

— Recién nacidos con patologia médica o quirargica grave.

En recién nacidos con sindrome de Down se repite a los 6 meses de vida y al afio
(ver actividades preventivas en nifios con sindrome de Down).

Hijos de madres con patologia tiroidea.

Empleo de contrastes yodados.
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Intervencion y cribado

Anexo_3: Cribado de enfermedades congénitas por CC. AA.

Comunidad Hipotiroidismo Hiper- Hliperplasia Fibrosis Anemia Aminoacidos  Aminoacidos Déficit Galactosemia
Autonoma neonatal  Fenilalaninemia suprarrenal  quistica de falciforme sangre orina biotinidasa
congeénita pancreas otras Hb 8
Andalucia Si Si No No No No No No No Es
Aragon Si Si Si No No No No No No é
Asturias Si Si No No No No No No No °
Baleares Si Si No Si No No No No No (%)
Canarias Si Si No No No Si No No No S
Cantabria Si Si No No No Si No No No GC_,
Castilla-La Mancha  Si Si Si No No No No No No (=]
Castilla y Leon Si Si No Si No No No No No S
Catalufia Si Si No Si No No No No No S
C. Valenciana Si Si No No No No No No No 8
Extremadura Si Si Si Si Si No Si No No 8
Galicia Si Si No Si No Si Si Si Si =]
Madrid Si Si Si No Si No No No No GEJ
Murcia Si Si No No No Si Si No No 5
Navarra Si Si No No No No No No No =
La Rioja Si Si Si No No No No No No (D)
Pais Vasco Si Si No No No No No No No g
Ceuta Si Si No No No No No No No —
Melilla Si Si No No No Si Si No No 3
o
o
a7
c
0z a o
Anexo_4: Relacion de muestras que se realizan por CC. AA. S
Comunidad Auténoma _Extraccion iinica Primera muestra hospitalaria Segunda muestra ambulatoria -g
Andalucia Hospital Virgen Macarena Resto de los hospitales ©
Una muestra de talon Sangre de talén a las 48 h Al'5.° dia de vida
al 5.° dia de vida de vida
Aragon Sangre de talon a las 48 h de vida
Asturias Sangre de talon a las 48 h de vida Al 5.° dia de vida
Baleares
Canarias Sangre de talon al 5.° dia de vida
Cantabria Sangre de talon a las 48 h de vida Al 5.° dia de vida
Castilla-La Mancha  Sangre de talon al 5.° dia de vida
Castilla y Ledn Sangre de talon al 3. dia de vida
Catalufia Sangre de talon a las 48 h de vida
C. Valenciana Sangre de talon a las 48 h de vida Al 5.° dia de vida
Extremadura Sangre de talon al 5.° dia de vida
Galicia Sangre de talon al 3. dia de vida
Madrid Sangre de talon a las 48 h de vida Al 5.° dia de vida
Murcia Sangre de talon al 5.° dia de vida
Navarra Sangre de talon a las 48 h de vida
La Rioja Sangre de talon a las 48 h de vida
Pais Vasco Sangre de talon a las 48 h de vida
Ceuta Igual que el Hospital Virgen Macarena
Melilla Sangre de talon al 5.° dia de vida
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Cribado neonatal de enfermedades congénitas

Anexo_5: Indice de hipotirodismo neonatal (Letarte)

Caracteristica Puntuacion
Sexo femenino 0,3
Gestacion > 40 semanas 0,3
Ictericia 0,3
Peso > 3.500 g 05
Hernia umbilical 0,8
Problemas de alimentacion 0,9
Hipotonia 0,9
Estrefiimiento 1,0
Macroglosia 11
Inactividad 11
Cutis marmorata 11
Piel seca 14
Fontanela posterior > 0,5 cm 14
Facies tipica 2,8

Fuente: Letarte J, 1980.



