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INTRODUCCION OBJETIVOS

Gracias al avance de las técnicas
diagnosticas y a la espectrometria de masas
se ha ampliado el cribado neonatal en el ano
2010 pudiéndose detectar precozmente
hasta 30 enfermedades metabolicas. Este
desarrollo del programa de deteccion precoz
de metabolopatias pone a Andalucia
nuevamente a la vanguardia de los
procedimientos de cribado neonatal en
Espana y Europa.

METODOLOGIA

» |dentificar casos de enfermedad antes
de gue se presenten clinicamente con
sintomas para mejorar la calidad de
vida de los ninos andaluces afectados
por estas graves enfermedades y de sus
familias.

 Dar a conocer al profesional de
enfermeria en que consiste y cOmo
funciona esta nueva prueba.

1.Muestra unica: para simplificar y hacer mas eficiente el cribado se tomara una unica muestra de sangre de
talon del recien nacido.
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2.Informacion a la familia: el formulario de recogida de la muestra de sangre de talon y el folleto explicativo
se entregaran a la familia en el hospital antes del alta, siempre que ésta sea antes del tercer dia de vida.

3. Toma de muestra: entre el 3° (preferentemente) y 5° dia.
- Sl permanece ingresado -> hospital

- Sl es dado de alta -> atencion primaria ‘ e '
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4. Procedimiento de recogida:
- Calentar el pie y colocar la pierna por debajo de la altura del corazon

/CONCLUSIC')N

Es fundamental conocer la nueva técnica de deteccion precoz de metabolopatias para poder detectar las siguientes
enfermedades metabdlicas, mejorando asi la calidad de vida de los ninos y familias andaluzas:

- Hipotiroidismo congénito, fenilcetonuria, hiperfenilalaninemia, deficit de cofactor BH4, tirosinemias tipos | y 11, enfermedad de la orina con olor a
jarabe de arce (MSUD), homocistinuria, argininemia, citrulinemia, aciduria , arginosuccinica, deficiencia de alcil-CoA deshidrogenasa de cadena corta
(SCAD), deficiencia de alcil-CoA deshidrogenasa de cadena media (MCAD), Deficiencia de carnitina/ acilcarnitina translocasa (CACT), déficit de 3
hidroxiacil-CoA deshidrogenasa de cadena larga (LCHAD), deficiencia de alcil-CoA deshidrogenasa de cadena muy larga (VLCAD), deficiencia

multiple de acil CoA deshidrogenasa (MAD), deficiencia de carnitina/palmitoil transferasa (CPT) | y 11, defecto del transporte de la carnitina, aciduria
Propiodnica, aciduria Metil malonica, aciduria Isovalérica, aciduria Glutarica tipo I, deficiencia multiple de carboxilasa, meti-Crotonil-Glicinuria, déficit /
\de HMG o 30H metil-glutaril CoA Liasa, déficit de Beta-cetotiolasa y fibrosis quistica.
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