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INTRODUCCION

Los programas de cribados son una estrategia de prevencion secundaria en la
que se aplica una prueba a personas asintomaticas para clasificarlas seguin su
probabilidad de padecer una enfermedad.

El Programa de Cribado Neonatal de Enfermedades Endocrino-Metabdlicas de
Andalucia tiene como objetivo la deteccion precoz de un grupo de enfermedades
en las que existe una intervencidn eficaz que permite modificar favorablemente
su prondstico, reduciendo la morbimortalidad y las posibles discapacidades
asociadas a ellas.

Es una actividad de Salud Publica que se ofrece activa y sistematicamente al
100% de nifios y de nifias recién nacidas (en adelante RN) con independencia
de su nacimiento en un centro publico o privado.

En Andalucia desde 1978 se lleva a cabo el cribado de fenilcetonuria e
hipotiroidismo congénito mediante la prueba del taldn. El 1 de abril de 2009
se inicié el cribado ampliado, con el que es posible la deteccién de hasta 30
enfermedades metabdlicas hereditarias, siempre teniendo en cuenta que en
todo sistema de cribado pueden darse formas de enfermedad no detectables.
Asi mismo, a mediados de 2011, se incluyo la deteccion de fibrosis quistica.
Finalmente, en noviembre de 2018 se implantod el cribado de la enfermedad de
células falciformes y otras hemoglobinopatias.

Actualmente el Ministerio de Sanidad revisa la cartera comun basica de cribados
neonatales endocrino-metabdlicos, actualizandola periddicamente.

El nivel de calidad del Programa de Cribado Neonatal de Enfermedades
Endocrino-Metabdlicas de Andalucia tiene relacion directa con la cobertura, la
calidad de las muestras de sangre recogidas, la edad del RN en el momento de
la deteccion, el inicio precoz del tratamiento especifico y el seguimiento clinico
de todos los casos detectados.

La inversidon de recursos publicos y la necesidad de confirmar la adecuacion
del procedimiento y el beneficio en la salud de la poblacién cribada, obliga a la
monitorizacidn y a la evaluacién periddica de este programa como garantia de
su calidad.

Por el beneficio que aporta, la Consejeria de Salud y Consumo recomienda que
el 100% de RN en Andalucia se incluyan en el Programa de Cribado Neonatal
de Enfermedades Endocrino-Metabdlicas.
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ETAPAS DEL PROGRAMA DE CRIBADO

NEONATAL

1. Informacion a la familia sobre los beneficios del Programa de Cribado
Neonatal.

Estd establecida por el Proceso Asistencial Integrado de Embarazo, Parto y
Puerperio como actividad en el tercer trimestre del embarazo. Ademas, en el
hospital se debe proporcionar informacion antes de realizarla y solucionar las
dudas que planteen las familias.

2. Extraccion de la muestra de sangre del talon entre las 36 y 48 horas de
vida del RN, en el hospital. En casos de altas antes de las primeras 36 horas
de vida, se debera realizar en los centros de Atencidn Primaria.

3. Envio y transporte de la ficha de cribado a los laboratorios.

En Andalucia hay dos laboratorios de referencia de cribado neonatal, ubicados
en el Hospital Regional Universitario de Malaga (Hospital Materno Infantil) y en
el Hospital Universitario Virgen del Rocio (Edificio de Laboratorios). Las fichas,
introducidas en sobres especificos, se enviaran diariamente a los laboratorios
desde el hospital, centro de salud, consultorio por el sistema de transporte
disponible en cada centro. En caso de carecer del mismo, los centros
depositaran diariamente los sobres en una oficina de Correos. El
objetivo es que la muestra llegue antes de las 72 tras la extraccion
a los laboratorios de referencia, por lo que NO deben almacenarse en los
centros de extraccion.

4. Recepcidn y analisis de la muestra en el laboratorio e informacion del
resultado a las familias.

5. Unidades Clinicas de Diagnostico y Seguimiento. Descarte o confirmacién
de la enfermedad y en este caso inicio del tratamiento lo mas precozmente
posible.
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INFORMACION A LA FAMILIA

EXTRACCION 36-48 HORAS

ENVIO A LABORATORIOS DE REFERENCIA

RECEPCION Y ANALISIS

RESULTADOS FUERA DE RESULTADOS DENTRO DE

LIMITES ESTABLECIDOS LIMITES ESTABLECIDOS
Descartar o confirmar Notificacion a familias.
enfermedad en UCDS* Fin del PCN**

SE CONFIRMA SE DESCARTA
LA ENFERMEDAD LA ENFERMEDAD
Verdadero positivo Falso positivo (FP)
(VP)

I

INICIO DE

TRATAMIENTO

*Unidades Clinicas de Diagndstico y Seguimiento
**programa de Cribado Neonatal de Enfermedades Endocrino-Metabdlicas de Andalucia



PROGRAMA DE CRIBADO NEONATAL DE ENFERMEDADES ENDOCRINO-METABOLICAS DE ANDALUCIA
INSTRUCCIONES PARA PROFESIONALES 2023

ENFERMEDADES INCLUIDAS EN EL
PROGRAMA DE CRIBADO NEONATAL

I. HIPOTIROIDISMO CONGENITO (CH)

II. AMINOACIDOPATIAS

Fenilcetonuria, hiperfenilalaninemia, déficit de cofactor BH4 (PKU, H-PHE,
BIOPT, DNAIC12 )

Tirosinemia tipos I, IT y III (TYR I, TYR II, TYR III)

Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce (MSUD)
Homocistinurias* (HCY)

Hipermetioninemia (MET)

Argininemia (ARG)

Citrulinemia tipo I y II (CIT I, CIT II)

Aciduria argininsuccinica* (ASA)

I1I. DEFECTOS DE LA BETA OXIDACION DE LOS ACIDOS

GRASOS

¢ Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena corta (SCAD)

¢ Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena media (MCAD)

¢ Deficiencia de carnitina/acilcarnitina translocasa (CACT)

o Déficit de 3 hidroxiacil-CoA deshidrogenasa de cadena larga (LCHAD)
o Déficit de proteina trifuncional mitocondrial (TFP)

¢ Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena muy larga (VLCAD)
o Deficiencia multiple de acil-CoA deshidrogenasa (MAD)

¢ Deficiencia de carnitina palmitoiltransferasa I y II (CPTIA, CPT II)

o Defecto del transporte de la carnitina (CUD)

IV. ACIDURIAS / ACIDEMIAS ORGANICAS

Acidemia propidnica (PA)

Acidemia metilmaldnica (MMA: MUT, CblA, CbIB, CbIC, CbID)*
Acidemia isovalérica (IVA)

Aciduria glutarica tipo I *(GA I)

Deficiencia multiple de carboxilasa (MCD)
3-metilcrotonilglicinuria (3MCC)

Aciduria 3-hidroxi-3-metilglutarica (HMG)

Déficit de beta-cetotiolasa (BKT)

Aciduria 3-metilglutacdnica tipo I (3MGA)

2-metilbutiril glicinuria (2MBG)
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V. FIBROSIS QUISTICA* (CF)

VI. HEMOGLOBINOPATIAS: ENFERMEDAD DE CELULAS
FALCIFORMES, PORTADOR DE ANEMIA FALCIFORME Y OTRAS
VARIANTES ESTRUCTURALES, BETA-TALASEMIA MAIJOR,
HEMOGLOBINOPATIA C

*Algunas formas de esta enfermedad pueden no ser captadas en la prueba de cribado-
“resultado falso negativo”-, esto es especialmente relevante en las enfermedades que aparecen
con asterisco. Es muy importante ser conscientes de que los resultados “falsos negativos”
son inherentes a todos los programas de cribado poblacionales y que ante la presencia de
sintomas compatibles con alguna de las patologias cribadas, es recomendable descartar dicha
enfermedad aunque el resultado de la prueba de cribado haya sido normal.
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INSTRUCCIONES PARA PROFESIONALES

El objetivo de estas instrucciones es unificar criterios para toda la Comunidad
Auténoma Andaluza que garanticen la realizacion de la prueba de cribado
neonatal de forma segura y eficaz. Para ello se describen las principales etapas
del Programa de Cribado Neonatal de Enfermedades Endocrino-Metabdlicas,
destacando las ideas clave para el buen funcionamiento del programa.

1. INFORMACION A LA FAMILIA

Las familias necesitan informacion para conocer la importancia que tiene la
deteccion precoz de enfermedades que, en el caso de padecerse, conllevan un
problema de salud importante para el RN, y si son diagnosticadas precozmente
pueden ser tratadas y modificar asi, de manera favorable el curso de la
enfermedad. La participacion en los programas de cribado es voluntaria.

La informacion debe darse de manera rutinaria:

e En los controles prenatales durante el embarazo. En la preparacion al
nacimiento y crianza en el tercer trimestre, a partir de la 28 semana de
gestacion.

e En el hospital de nacimiento antes de realizar la prueba. En el caso de que
la familia se niegue a realizarla, este hecho se comunicara al o a la pediatra
para que indague sobre los motivos, aclare posibles dudas y recomiende la
realizacion de la prueba. Si persiste la negativa, se recogera en la historia
de salud del RN.

Para armonizar la informacion se dispone de un folleto informativo. Todas las
dudas que presenten las familias deben ser atendidas.

2. PROCEDIMIENTO DE LA TOMA DE MUESTRA DE
SANGRE

2.1. Material

¢ Etiquetas identificativas del RN con el NUHSA.

e Ficha de Cribado Neonatal y sobres especificos para su envio y transporte a
los laboratorios de referencia.

e Dispositivo especifico para incision en el talon. Realiza una incisidn
estandarizada amplia y delicada, produce mayor sangrado y provoca menos
dolor.

e Guantes, gasas, contenedor de objetos punzantes y como solucidn
desinfectante clorhexidina acuosa al 2% o alcohol 7009,
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Las fichas deben estar disponibles en todos los centros de extraccion.
Es responsabilidad del hospital, centro de salud o consultorio realizar
una correcta provision de las mismas. Los centros publicos solicitaran, con
la suficiente antelacidn, las fichas a las Plataforma Logistica Sanitaria de su
provincia y los centros privados a la Delegacion Territorial de Salud y Consumo
correspondiente.

También es responsabilidad del hospital pablico o privado, centro de
salud o consultorio, realizar una correcta provision de dispositivos
especificos para incision en el talon.

2.2. Ficha de cribado

Es responsabilidad del profesional que realiza la prueba confirmar con la familia
los datos actualizados personales y de contacto e informarles que estos son
los que se van a utilizar para comunicar los resultados.

El anverso de la ficha consta de tres partes:

e Resguardo de informacion a la familia, situado en el margen izquierdo.

e Datos identificativos del RN, de la madre y de los centros sanitarios
implicados, situados en la zona central.

o Circulos para la recogida de la muestra de sangre, junto a los datos del RN,
situado en el margen derecho.
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El reverso contiene, en la zona central, el espacio destinado a la etiqueta
identificativa del RN.

SR
—~
{0\ .
\\ // PEGAR LA ETIQUETA NUHSA DEL RECIEN NACIDO, EN ESTE RECUADRO
S NHUSA
() RN A
\_J/
~—
—~
{0\
\_J/
~—
//\\ NO DOBLAR NI SEPARAR LA MUESTRA DE SANGRE DE LA FICHA
\\ // POR FAVOR, RELLENAR CON BOLIGRAFO TODOS LOS CAMPOS CON LETRA LEGIBLE
—
{0\
\ / CONSERVE ESTE RESGUARDO PARA PEDIR INFORMACION SOBRE EL PROCESO DE ANALISIS DE SU BEBE.
~—~ En cumplimiento de lo establecido en la Ley Organica 3/2018, de 5 de diciembre de Proteccién de Datos
\ ) Personales y garantia de los derechos digitales, procedemos a_informarle de que sus datos seran
incorporados a un fichero informatizado de datos personales con fines clinicos y epidemioldgicos, cu&o
responsable es la Direccion General competente en la materia, con domicilio en Avda. Constitucion, 18;
41001 Sevilla y sobre el que usted tiene derecho de acceso, rectificacion, cancelacion y oposicion de los
datos que figuren en mismo, pudiendo dirigirse para ello a la direccion arriba indicada.

2.3. Cumplimentacion de la ficha de cribado

Debe realizarse con las precauciones necesarias para que la piel del
o de la profesional no entre en contacto con los circulos de papel de
filtro, puesto que esto podria alterar los resultados analiticos. Se recomienda
utilizar guantes. Es obligatorio rellenar todos los campos de la ficha con letra
mayuscula y legible, todos estan justificados por un interés clinico, que es
indispensable para la correcta interpretacion de los resultados en el laboratorio
de referencia.

>
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Reverso: La etiqueta identificativa se pegara en el espacio destinado a tal
fin. Incluso si se dispone de etiqueta identificativa se cumplimentaran
todos los campos de la misma.

Anverso:

Zona central:
Datos de la extraccion:

e Centro de Extraccion: Nombre completo del hospital, centro de salud o
consultorio donde se extrae la muestra. Si se hace por el dispositivo SUAP
es necesario especificarlo.

e Fecha y hora de la extraccion en formato DD/MM/AA y 00:00 - 23:59. Sirve
para confirmar que la muestra se ha tomado en el periodo recomendado. La
realizacion de la prueba antes o después de este periodo tiene importancia
para la valoracion de los resultados en el laboratorio de referencia.

Repeticion: Sélo marcar esta casilla en caso de ser una repeticion de la
extraccion.

e Clave: El numero de clave se rellenara en 22 y siguientes repeticiones, y
corresponde al nimero asignado en la primera prueba realizada, disponible
en el resguardo que se entregd a la familia.

Datos del RN:

¢ Primer apellido, segundo apellido y nombre: En caso de no conocer el nombre
en el momento de realizar la prueba, cumplimentar con "RN”.

e Fecha y hora de nacimiento: En formato DD/MM/AA y 00:00 - 23:59 h.

e Semanas de gestacion al nacimiento: Determina si el RN cumple criterio de
repeticion por prematuridad.

e Sexo: Marcar la casilla que proceda.

e Peso al nacer, en gramos: Determina si el RN cumple criterio de repeticidn
por bajo peso. En caso de repeticiones ya no se trata de peso al nacer, se
debe indicar el peso en el momento de la nueva toma de muestra.

e Multiple: Marcar Si o No.
e Cesarea: Marcar Si o No.

e Lactancia: Marcar el tipo que corresponda. Se considera lactancia materna
si es exclusivamente materna, y lactancia artificial si es exclusivamente
artificial. La lactancia mixta se marca cuando en las ultimas 24 horas se
ha alimentado mediante lactancia materna y artificial. En caso de lactancia
artificial y mixta se debe indicar el nombre comercial de la leche empleada.

12
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e Alimentacion parenteral: Marcar si se ha administrado en algin momento
desde el nacimiento.

¢ NUHSA: Aunque se haya pegado la etiqueta con los datos identificativos en
el reverso, se debe cumplimentar a mano este campo.

e Transfusidn, tipo y fecha: Sélo marcar en caso afirmativo. La fecha estara en
formato DD/MM/AA.

e Medicacion del RN: Medicacion administrada antes de la realizacion de la
prueba (ej. antibidticos, corticoides, dopamina...).

e Hospital o centro de nacimiento: Lugar de nacimiento.

¢ Teléfono de su pediatra.

Datos de la madre:

¢ Primerapellido, segundo apellido y nombre: Esimprescindible cumplimentarlo
con especial cuidado, pues si los resultados estan dentro de los limites
establecidos, se comunicaran por carta a nombre de la madre o persona
tutora.

e Provincia, municipio, localidad, cddigo postal, calle, nimero, escalera/bloque,
piso, puerta: Es imprescindible cumplimentarlo con especial cuidado, para
que la carta llegue correctamente al domicilio de la madre o persona tutora.

e NUHSA de la madre: Imprescindible para localizar los datos de filiacion de la
madre o persona tutora en caso necesario.

e Teléfonos: En caso de resultados fuera de los limites establecidos, es
imprescindible para informar telefonicamente a la madre o persona tutora
del RN.

Autorizaciones: Para la realizacion de la prueba y para el posterior
almacenamiento y utilizacion de las muestras con fines de investigacion
biomédica de acuerdo con la legislacidn vigente. La autorizacion para utilizar las
muestras almacenadas por parte del padre, madre o persona tutora legal con
fines de investigacion es opcional, aunque recomendable por los potenciales
beneficios que podria tener para el RN, dejando constancia de ello con su
firma. El personal sanitario debe informar sobre esto en los contactos que se
establezcan con las familias.

Margen derecho:
Datos del RN: Apellidos, nombre y NUHSA del RN.

Espacio reservado para contener las muestras de sangre.

13
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2.4. Obtencion de la muestra de sangre
Prevencion y tratamiento del dolor

Pueden usarse una o mas medidas de analgesia no farmacoldgica. La eleccidn
de la medida dependera del estado del RN y de la presencia o no de los
progenitores en el momento de realizar el procedimiento. Entre estas:

Amamantamiento y leche materna: Su mecanismo analgésico no es
completamente conocido, puede tener un origen multifactorial en el que se
interrelacionan aspectos de la contencidn, el tacto, el contacto piel con piel,
la estimulacidon de la succidn y el gusto azucarado, junto con la distraccidn
y la induccion hormonal. Tomar el pecho durante el procedimiento doloroso
disminuye el llanto y la expresion dolorosa.

También se ha demostrado que la administracion de leche de la madre
previamente al procedimiento reduce los signos de dolor.

Sacarosa: No esta identificada la dosis mas efectiva, la mas utilizada ha sido
0,2 cc de sacarosa al 20%.

Succion no nutritiva: El efecto maximo se consigue cuando se utiliza la
administracidn de leche materna o sacarosa junto con la succion de una tetina.

Cuidado canguro: Posicion vertical entre los senos de la madre o el pecho de
otro familiar, con la cara de medio lado y los brazos y las piernas en posicion
de rana al menos 10 minutos antes del procedimiento, manteniéndolo durante
la realizacién de la técnica.

Como coger al RN: Se trata de mantener al RN en posicion de flexién y con
los miembros proximos al tronco y hacia la linea media. Los RN recuperan
antes la frecuencia cardiaca basal y tienen menos expresion del dolor.

Se recomienda no separar al RN de su madre.

14
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Toma de muestra
1. Higiene de manos y utilizacién de guantes.

2. Colocar la pierna del RN por debajo de la altura de su corazoén, para aumentar
el flujo venoso.

3. Localizar la zona segura del talén. Para evitar lesionar el hueso calcaneo,
las zonas mas seguras son las areas laterales de la superficie plantar
del talon. No debe hacerse en lugares previamente puncionados, pues se
consideran potencialmente infectados.

4. Desinfectar. Utilizar una gasa
impregnada en clorhexidina
acuosa al 2% o alcohol 70°
y dejar secar completamente
al aire, pues si quedan restos
podrian alterarse los resultados.

5. Realizar incision  con
dispositivos especificos. Estos
dispositivos trazan un arco en
lugar de realizar una puncidn.
La delicada incision que
consiguen, produce menos
dolor, menos equimosis, facilita
la curacion y proporciona la
cantidad de sangre necesaria,
disminuyendo por tanto el
numero de repeticiones.

Dispositivos especificos atendiendo el peso del RN al nacer

e Para RN a término/lactante de peso > 2.500 gramos se debe utilizar el
dispositivo que realice una incision de 1 mm de profundidad y 2.50 mm
de longitud de corte.

e Para RN de bajo peso al nacer, de 1.000 gramos hasta 2.499 gramos,
se debe utilizar el dispositivo que realice una incision de 0.85 mm de
profundidad y 1.75 mm de longitud de corte.

e Para RN de muy bajo peso al nacer (<1.000 gramos) se debe utilizar el
dispositivo que realice una incisién de 0.65 mm de profundidad y 1.40
mm de longitud de corte.
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Colocar el dispositivo especifico para la prueba en la zona lateral del talon y
presionar el botdn para activar la cuchilla. Desechar la primera gota de sangre
con una gasa estéril para aumentar el flujo sanguineo.

6. Rellenar los 5 circulos de la ficha. Tras desechar la primera gota, hay
que esperar a que la sangre fluya y se forme una gota GRANDE, el objetivo es
rellenar cada circulo del papel de filtro con una Unica gota de sangre.

Para incrementar el flujo sanguineo, puede aplicarse una suave presion con el
pulgar de forma intermitente desde la parte superior de la pierna hasta el talén
y mantener el pie por debajo del nivel del corazon.

A continuacion aproximar el papel de filtro del primer circulo a la gota de
sangre y dejar que se impregne completamente. Comprobar que la sangre
traspasa el reverso y empapa las dos caras del papel.

Esperar una nueva gota grande de sangre y aproximarla al segundo circulo.
Repetir el procedimiento hasta rellenar los 5 circulos.
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Muestra valida. Muestra valida.
Anverso de la ficha Reverso de la ficha
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Si la gota recogida ha sido insuficiente para impregnar las dos caras de
un circulo, no se debe volver a utilizar ese circulo, pues se produciria una
estratificacion de la muestra que impide su correcto analisis.

Ejemplo:

En este caso la sangre recogida en
el 39 circulo es insuficiente. Se deja
incompleto este circulo, se espera a
que se forme una nueva gota grande
de sangre y se continta con la
recogida de muestra en los circulos
restantes.

Si el flujo de sangre ha disminuido
a pesar de aplicar las medidas para
incrementar el flujo sanguineo, se
tendrd que repetir la incision.

3
<

7. Aplicar compresion sobre el punto de incision. Una vez finalizada la
recogida de muestra, elevar el pie por encima del cuerpo y presionar suavemente
con una gasa estéril hasta que el sangrado ceda.

8. Dejar secar la ficha antes de introducirla en el sobre. La ficha se dejara
secar sobre una superficie horizontal limpia y seca, a temperatura ambiente
y evitando la exposicion al sol o a foco de calor. Esperar hasta comprobar un
secado completo, habitualmente de 2 a 3 horas, antes de introducirla en el
sobre franqueado y cerrar este completamente. No separar la parte central
de la misma, que lleva la informacidn, de la zona que contiene los circulos de
recogida de la muestra.

Recortar de la ficha el resguardo con el niUmero de clave de la ficha y entregarlo
a la familia e informarle que, en el caso de no recibir la carta de resultados en
30 dias, debe reclamarlos llamando a Salud Responde (955 54 50 60).
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2.5. Registro en historia de salud digital

Una vez finalizada la extraccion, registrar en la historia de salud digital
del RN:

e Fecha de la extraccion.

e El nimero de la clave que figura en el primer resguardo entregado a la
familia.

e Las repeticiones realizadas en casos de RN con caracteristicas especiales
(ej. gemelares, prematuros, RN de bajo peso, transfundidos....)

e Observaciones: Dieta absoluta, sangre arterial o venosa, pre-transfusiones,
etc...

e Cualquier incidencia relacionada con la extraccion.

e Proximas extracciones, lugar y fecha segun los criterios de repeticion de la
prueba, con instrucciones claras a las familias o si el personal de pediatria
lo considera recomendable.

En caso de negativa a la realizacion de la prueba por parte de la familia, y tras
la informacidn al o a la pediatra, también se dejara constancia de ello.

Toda esta informacion se incluira en el Informe de alta de RN y en el
Documento de Salud Infantil.

2.6. Situaciones especiales

Contraindicacion o imposibilidad de utilizar el talon para la toma de
muestra:

La prueba estd contraindicada en RN que presenten ambos talones con
problemas locales, edematizados, lesionados o infectados. Se recomienda en
estos casos la extraccién de sangre venosa realizada por personal entrenado.
Se debe dejar constancia en la historia de salud digital que la muestra
de sangre es de origen venoso.

RN grandes prematuros o ingresados en UCI:

En RN grandes prematuros y/o con ingreso en UCI puede valorarse el dafio/
beneficio de realizar la incision en el talon o tomar la muestra en sangre
arterial/venosa. En estos casos, la obtencidon de sangre puede ser a través de
una via central arterial o venosa, siendo necesario purgar previamente la via al
igual que en cualquier tipo de extraccion analitica, o de una extraccidon venosa
periférica. Se debe dejar constancia en la historia de salud digital que la
muestra de sangre es de origen arterial/venoso.
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RN que precisan transfusion:

Siempre que sea posible, tomar la muestra antes de la transfusion,
aunque no hayan transcurrido 36 horas de vida del RN y repetir la prueba
cuando corresponda segun el tipo de transfusion. En este caso se debe dejar
constancia en la historia de salud digital que la muestra de sangre
obtenida es pre-transfusion.

RN con dieta absoluta:

Es necesario que el RN haya iniciado la alimentacidn para que el resultado de
algunas enfermedades metabdlicas sea valorable. En el caso de que a las 48h
de vida se encuentre en dieta absoluta, debe realizarse la prueba indicando
“dieta absoluta” en la historia de salud digital y repetir a las 48 h de haber
iniciado la alimentacion, como se indica en los criterios de repeticion de este
documento.

Poblacion en situacion de riesgo social:

En casos de altas precoces antes de las 36 horas de vida debe realizarse en
el hospital antes del alta. Si se detecta la no realizacion de la prueba, se debe
tomar la muestra en el primer contacto posible del RN con el sistema sanitario.

2.7. Criterios de repeticion de la prueba

Es necesario repetir la prueba en los casos que se detallan a continuacion:

Criterios para realizar una nueva |éCuando se realiza la nueva
prueba extraccion?

RN con edad gestacional < 37 A los 15 dias de vida
semanas

RN con peso < 2.500 g

RN de partos multiples

RN gran prematuro (< 31 semanas) A los 15 dias de vida y al alta
RN con muy bajo peso (< 1.500 g)** hospitalaria

RN que han recibido transfusiones de A las 72 horas de haber recibido la

plasma* Ultima transfusién

RN que han recibido transfusiones de A los 120 dias de la ultima

hematies* transfusion

RN con dieta absoluta o nutricidn A las 48 horas de haber iniciado la

parenteral a las 48 horas de vida alimentacion materna, artificial o
mixta

Muestras no validas para el andlisis A peticion del laboratorio de

Resultado dudoso en la primera referencia

muestra

*Siempre que sea posible, tomar la muestra antes de la transfusion, aunque no hayan
transcurrido 36 horas de vida del RN y repetir la prueba cuando corresponda.

** |a Sociedad Espafiola de Endocrinologia Pediatrica recomienda realizar determinacién en
suero de TSH (hormona estimulante del tiroides) y T4L (tiroxina libre) a los 15 y 30 dias del
nacimiento (Ares S, y col. Anales de Pediatria, 2021).
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3. ENVIO Y TRANSPORTE DE LA FICHA AL
LABORATORIO DE REFERENCIA

La ficha, con todos los datos cumplimentados y con la muestra de sangre extraida
se introducira sin doblar en el sobre especifico.

Todos los centros sanitarios, publicos y privados, de las provincias de Almeria,
Granada, Jaén y Malaga, enviaran las fichas al laboratorio de referencia para
el Cribado Neonatal de Enfermedades Endocrino-Metabdlicas del Hospital
Regional Universitario de Malaga.

SOBRE ESPECIFICO
LABORATORIO DE
METABOLOPATIAS

H. MATERNO
INFANTIL DE
MALAGA

A FRANQUEAR
EN DESTINO

LABORATORIO DE METABOLOPATIAS
HOSPITAL MATERNO-INFANTIL (planta baja)
APARTADO N° 555 FD
29080 MALAGA

=
=
=
3
2
z
S
2
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Junta ,
de Andalucia

Todos los centros sanitarios, publicos y privados, de las provincias de Cadiz,
Cordoba, Huelva, Sevilla y Ceuta, enviaran las fichas al laboratorio de referencia
para el Cribado Neonatal de Enfermedades Endocrino-Metabdlicas del Hospital
Universitario Virgen del Rocio de Sevilla.

SOBRE ESPECIFICO
LABORATORIO  DE
METABOLOPATIAS
H.U. VIRGEN DEL
ROCIO DE SEVILLA

A FRANQUEAR
EN DESTINO

LABORATORIO DE METABOLOPATIAS
HOSPITAL UNIVERSITARIO VIRGEN DEL ROCIO
Edificio de laboratorios - 3" planta
APARTADO N° 45 FD
41080 SEVILLA

PROGRAMA DE CRIBADO NEONATAL

Junta
de Andalucia

Los sobres se enviaran diariamente a los laboratorios de referencia desde el
hospital, centro de salud o consultorio por el sistema de transporte disponible
en cada centro. En caso de carecer del mismo, los centros depositaran
diariamente los sobres en una oficina de Correos. El objetivo es que la
muestra llegue antes de las primeras 72 horas tras la extraccion a los
laboratorios, por lo que NO deben almacenarse en los centros de extraccion.
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4. ANALISIS DE LAS MUESTRAS EN LOS
LABORATORIOS E INFORMACION DEL RESULTADO A
LAS FAMILIAS

Cuando las fichas llegan al laboratorio de referencia se comprueba la calidad
de las muestras. Si por cualquier razon las muestras no se pudieran analizar o
fueran insuficientes, la familia serd informada para que se le realice una nueva
extraccion en los centros de salud/consultorios, utilizando el mismo nimero de
clave de la primera ficha. Es considerada una prueba de urgencia por lo
que no precisa de cita previa.

Una vez analizadas las muestras, desde los laboratorios se informa de los
resultados a las familias:

¢ Si los resultados estan dentro de limites establecidos, se informa por carta
a las familias. La carta llega al domicilio a nombre de la madre o persona
tutora legal con los datos que se han recogido en la ficha de cribado. Con la
notificacion de estos resultados, finaliza el Programa de Cribado Neonatal de
Enfermedades Endocrino-Metabdlicas. En el caso de no recibir la carta de
resultados en 30 dias, debe reclamarlos llamando a Salud Responde
(955 54 50 60).

e Si los resultados estan fuera de los limites establecidos, se contacta bien
telefonicamente o por cualquiera otra via que se establezca para proceder a
la repeticion de la muestra en Atencidn Primaria o para continuar con otros
procedimientos diagndsticos que confirmen o descarten la enfermedad que
se sospecha en las Unidades Clinicas de Diagndstico y Seguimiento. Esto NO
significa que el RN tenga la enfermedad, sino que requiere nuevas
pruebas para confirmar o descartar el diagnéstico.

Todos los datos quedan registrados en la Base de Datos de Cribado Neonatal.

5. UNIDADES CLINICAS DE DIAGNOSTICO Y
SEGUIMIENTO

Cribar no es diagnosticar, los resultados fuera de los limites establecidos
requieren siempre de confirmacion diagndstica mediante nuevas pruebas
mas especificas, que pueden ser biogquimicas, enzimaticas o genéticas, y la
valoracion clinica del RN se realiza en las Unidades Clinicas de Diagndstico y
Seguimiento.

Si se descarta la enfermedad, se considera un “falso positivo”, esto indica
que la prueba de cribado clasificod los resultados como “fuera de los limites
establecidos” aunque no padece la enfermedad. Si esta se confirma, se iniciara
el tratamiento especifico lo mas precozmente posible.
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IDEAS CLAVE

El Programa de Cribado Neonatal de Enfermedades Endocrino-Metabdlicas
de Andalucia tiene como objetivo la deteccién precoz de un grupo de
enfermedades, en las que con una intervencion eficaz se puede modificar
el pronostico favorablemente, reduciendo la morbimortalidad y las posibles
discapacidades asociadas a esas enfermedades.

Por el beneficio que aporta para la Salud Publica, la Consejeria de Salud y
Consumo recomienda que la totalidad de RN participen en este programa.

El proceso de informacidn a las familias sobre la importancia de realizar la
prueba del talon debe realizarse durante las visitas programadas establecidas
en el proceso asistencial integrado Embarazo, Parto y Puerperio y antes de
realizar la prueba.

Debe realizarse entre las 36 y las 48 horas del nacimiento en el
centro hospitalario, siguiendo el procedimiento descrito en este manual.

En RN con caracteristicas especiales como prematuros, de bajo peso al
nacer, gemelares, etc... debe transmitirse la necesidad de repetir la prueba.
Es considerada una prueba de urgencia por lo que no precisa de cita
previa.

La correcta cumplimentacion de la ficha es imprescindible para la valoracién
delos resultadosy para que la notificacion de los mismos llegue correctamente
a las familias.

Lamadre, el padre o personatutoralegal del RN debe otorgar el consentimiento
para la realizacidon de la prueba de cribado y el posterior almacenamiento
de la muestra residual, dejando constancia de dicho consentimiento con su
firma en la ficha de cribado.

Las medidas de analgesia no farmacoldgica deben implementarse siempre
que sea posible.

La prueba debe realizarse con el dispositivo especifico de incision
para la prueba del talon, empleando el modelo adecuado segun el
peso del RN.

Las muestras sobreimpregnadas o con insuficiente relleno se
consideran inadecuadas y obligan a repetir la extraccion.

Una vez finalizado el procedimiento, se registrara en la historia de salud
digital del RN la clave que figura en el resguardo para la familia, asi como
cualquier incidencia relacionada con la prueba.

El sobre, con la ficha en su interior, se enviara diariamente desde el hospital,
centro de salud o consultorio a los laboratorios de referencia. No usar un
sobre diferente al modelo especificamente disefiado para ello.

Si la familia no ha recibido la carta de resultados tras 30 dias de la prueba
del taldn, debe reclamarlos llamando a Salud Responde (955 54 50 60).
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ERRORES QUE NO DEBEN COMETERSE

Calentar el taldon con agua caliente. Basta con dar un suave masaje y
comprobar que el RN se encuentra a una temperatura confortable.

Utilizar cremas anestésicas o vaselina porque pueden interferir en el resultado
de la prueba.

Utilizar agujas de uso intramuscular, intravenoso o subcutdneo, pues
penetran mas alla de lo recomendado.

Utilizar lancetas automaticas que no sean especificas para esta prueba, ya
que pueden ocasionar lesiones.

Utilizar antisépticos yodados porque son perjudiciales para el RN y pueden
alterar los resultados de la prueba.

Realizar en lugares previamente puncionados, pues se consideran
potencialmente infectados.

Exprimir el taldén, pues puede provocar la mezcla de la sangre con liquido
intersticial y alterar el resultado analitico. Ademas, puede ser doloroso para
el RN.

Manipular los circulos de papel de filtro impregnados con la sangre
del RN, puesto que podria alterar los resultados analiticos. Se recomienda
utilizar guantes.

Enviar muestras sobreimpregnadas o con insuficiente relleno ya que obligan
a repetir la extraccion.

Permitir que el taldn entre en contacto con la ficha, ya que se podria alterar
la muestra obtenida.

Almacenar las muestras en los centros de extraccion.

Entregar la ficha de cribado a la familia para que la deposite en oficina o
buzdn de Correos.
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PREGUNTAS FRECUENTES

éCuando debe realizarse la prueba del talon?

La prueba del talon debe realizarse desde las 36 a las 48 horas de vida del
RN, en el centro hospitalario. Por ejemplo, si un bebé nace a las 8 horas del
04/05/2023, la prueba puede realizarse desde las 20 horas del dia 5 de mayo
hasta las 8 horas del dia 6 de mayo. Es muy importante cumplimentar
la hora de nacimiento y de realizacion de la extraccion en la ficha de
cribado, de modo que el laboratorio de referencia pueda valorar el
resultado de una forma mas precisa en funcion de las horas de vida.

Si no se realiza la extraccion el segundo dia, écuantos dias mas
pueden pasar para que sea valida?

Siempre es mejor hacerla, independientemente del tiempo transcurrido.
Es muy importante indicar la fecha de extraccion para valorar correctamente
el resultado.

¢Puede plantearse un problema si el dia para realizar la prueba es
festivo?

Este procedimiento tiene caracter de urgencia. Los puntos de urgencia o
de atencion continuada deben disponer del material necesario para realizar la
prueba del talon.

Cuando el RN precisa una segunda prueba a los 15 dias de vida édonde
debe repetirse la prueba?

Si el RN continda ingresado en el hospital, la segunda muestra se tomara ahi.
Si ha recibido el alta, esta segunda muestra se tomara en el centro de salud o
consultorio.

ZEs recomendable la lactancia materna para mitigar el dolor?

Es muy recomendable intentarlo, pues se observa una disminucion en la
duracion e intensidad del llanto mientras esta lactando. Evita manipulaciones
y repeticiones innecesarias, ahorra tiempo y la madre tiene sensacion de
colaboracion.

¢Es posible utilizar sangre venosa en vez de sangre capilar para el
cribado?

En general no es una practica recomendable, es preferible que la muestra
sea de sangre capilar. Cuando no es posible su realizacion por problemas
locales en el taldn, se recomienda la extraccion de sangre venosa realizada
por personal entrenado. En RN grandes prematuros y/o RN ingresados en UCI
puede valorarse el dafo/beneficio de realizar la incision en el talén o tomar la
muestra en sangre arterial o venosa. En este caso se debe dejar constancia
en la historia de salud digital que la muestra de sangre es de origen
arterial o venoso.
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éSeria mejor que las familias remitieran el sobre al laboratorio de
referencia?

Deben ser los centros de extraccion desde los que se envien los sobres
con las fichas en su interior, diariamente, para evitar pérdidas o retrasos en
los envios. El objetivo es que la muestra llegue antes de las primeras 72
horas tras la extraccion a los laboratorios de referencia, por lo que NO
deben almacenarse en los centros de extraccion.

¢Es necesario que el RN haya comido para que la prueba sea valorable?

Para que el resultado de algunas enfermedades metabdlicas sea valorable,
es necesario que el RN haya iniciado la alimentacion. Pueden darse
circunstancias especiales que hayan impedido al RN alimentarse, como mala
tolerancia a la alimentacién, incluso que el RN tenga nutricion parenteral, o
parcial, prematuros, gemelares, de bajo peso al nacer, sometidos a cateterismos,
cirugia, cesareas no programadas..., la recomendacion es hacer siempre la
prueba desde las 36 a las 48 horas de vida, escribir en la historia de salud
digital del RN “dieta absoluta” y repetir la extraccion a las 24 horas de haber
iniciado la alimentacion.

Z¢Qué plazo de tiempo es el usual para que la familia reciba informacion
de resultados de la prueba?

Habitualmente se reciben los resultados en los 30 dias siguientes a la extraccion
si estos estan dentro de los limites establecidos dentro de la normalidad por
correo ordinario, por lo que es muy importante que la direccidon escrita en la
ficha sea la correcta y legible.

¢Es la prueba de cribado una prueba diagnoéstica?

El cribado neonatal es una prueba que identifica a los RN con riesgo de padecer
una serie de enfermedades, no se trata de una prueba diagnéstica. Si el
resultado estd fuera de los limites establecidos posteriormente se realizard un
diagndstico de confirmacion y un seguimiento personalizado con protocolos
especificos a los RN con resultado positivo.

¢Se utilizara la muestra del cribado neonatal para estudios genéticos
o de investigacion?

Una vez finalizado el cribado neonatal, las muestras residuales de sangre tienen
un gran valor epidemioldgico para la investigacion poblacional. Se podran
utilizar en investigacion biomédica siempre que las familias lo hayan autorizado
expresamente marcando la casilla y firmando en el recuadro habilitado para
ello en la ficha de cribado. Para poder utilizar la muestra residual con otros
fines clinicos, por ejemplo estudios genéticos, se solicitara consentimiento
especifico a las familias.

25



PROGRAMA DE CRIBADO NEONATAL DE ENFERMEDADES ENDOCRINO-METABOLICAS DE ANDALUCIA
INSTRUCCIONES PARA PROFESIONALES 2023

BIBLIOGRAFIA

e Belmont-Martinez, Fernandez-Lainez C, Ibarra-Gonzalez I, Vela-Amieva
M. Fundamentos teorico-practicos para la toma correcta de la muestra de
sangre del taldn para el tamiz neonatal. Acta Pediatr Mex2012;33(6).

e CLSI. NBSO1Ed7QG. Specimen collection and specimen quality for nweborn
screening quick guide, 7th edition. Clinical Laboratory and Standards
Institute. 2021.

e CLSI. NBSO03: Preterm, low birth weight, sick newborns, 2nd edition. Clinical
Laboratory and Standards Institute. 2019.

e CLSI. NBSO1: Dried blood spot specimen collection for newborn screening.
7th edition. Clinical Laboratory and Standards Institute. 2021.

e Contacto piel a piel para el dolor durante procedimientos en neonatos.
(Revision Cochrane traducida). Cochrane Database of Systematic Reviews
2014 Issue 1. Art. No.: CD008435. DOI: 10.1002/14651858.CD008435.

o Delgado-Pecellin C, Alvarez Rios Al, Bueno Delgado MA, Jiménez Jambrina
MM, Quintana Gallego ME, Ruiz Salas P, Marcos Luque I, Melguizo Madrid E,
Delgado-Pecellin I. Resultados del cribado neonatal de Andalucia Occidental
tras una década de experiencia. Revista Espafiola de Salud Publica
2020;94(1): el-el2.

e Ministerio de Sanidad y Politica Social. Cuidados desde el nacimiento.
Recomendaciones basadas en pruebas y buenas practicas 2010.

e McGrath N, Hawkes CP, Mayne P, et al. Optimal timing of repeat newborn
screening for congenital hypothyroidism in preterm infants to detect
delayed Thyroid-Stimulating Hormone elevation. TheJournal of Pediatrics
2019;205(77-82).

¢ Servicio Andaluz de Salud. Programa de Cribado Neonatal de Enfermedades
Endocrina-Metabdlicas de Andalucia. Instrucciones para profesionales 2016.
Consejeria de Salud. Junta de Andalucia.

e Shah VS, Ohlsson A. Venepuncture versus heel lance forbloodsampling in
termneonates. Cochrane Database of Systematic Reviews 2011, Issue 10.
Art. No.: CD001452. DOI: 10.1002/14651858.CD001452.pub4.

e Soluciones de sabor dulce para el dolor durante procedimientos relacionados
con el uso de agujas en lactantes de un mes a un afo de vida (Revision
Cochrane traducida). Cochrane Database of Systematic Reviews 2013 Issue
2. Art. No.: CD008411. DOI: 10.1002/14651858.CD008411.

e UK Newborn Screening Programme Centre. A guide to newborn blood spot
screening for healthcare professionals. December 2012. Department of
Health for the whole of the UK.

e Vela-Amieva M, Ibarra- Gonzalez I, Fernandez-Lainez C, Belmont-Martinez
L. Fundamentos teodrico- practicos para la toma correcta de la muestra de
sangre del taldn para el tamiz neonatal. Acta PediatrMex 2012;33(6).



PROGRAMA DE CRIBADO NEONATAL DE ENFERMEDADES ENDOCRINO-METABOLICAS DE ANDALUCIA
INSTRUCCIONES PARA PROFESIONALES 2023

Ares Segura S, Casano-Sancha P, Chueca Guindulain M. Evaluacion de la
funcién tiroidea en el recién nacido pretérmino o de muy bajo peso. An
Pediatr 2021; 95: 277e1-277e8.

Yahyaoui R, Jiménez-Machado R, Lopez-Siguero JP. Propuesta de pauta en
el cribado neonatal de hipotiroidismo congénito en grandes prematuros. An
Pediatr (Barc.) 2020; 92(1):46-47.

Ricardo Rubio-Sanchez, David Nufiez-Jurado, Enrique Melguizo-Madrid,
Ana I. Alvarez-Rios, Carmen Delgado-Pecellin. Evaluation of the congenital
hypothyroidism detection strategy in extremely preterm infants in western
Andalusia. American Journal of Perinatology 2021.DOI: 10.1055/a-1627-
0240.

Goto T, Inoue T, Kamiya C,Kawabe H, Higuchi M, Suyama M, Yamada Y.
Neonatal pain response to automatic lancet versus needle heel-prick blood
sampling: A prospective randomized controlled clinical trial. Pediatrics
International 2020;62 (3):357-362.

27






Consejeria de Salud
y Consumo

Junta
de Andalucia




