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INTRODUCCION

El programa de Cribado Neonatal
(CN) se inicié en nuestra
comunidad en 1978 con la
deteccion de fenilcetonuria e
hipotiroidismo congénito.

Desde abril de 2010 se introdujo
en nuestro centro el CN ampliado
mediante espectrofotometria de
masas en tandem (MS/MS),
incluyendo en la actualidad hasta
33 enfermedades metabdlicas
hereditarias.
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B programa de cribado del SNS

Programa Piloto del SNS ™ Programa de cribado de la cartera complementaria de las CC. AA. y ClA

Hallazgo incidental en el proceso de cribado de PKU

ILa CA de Catalufia ha informado otras enfermedades que no se incluyen en su cartera de servicios complementaria oficial pero gue se han detectado dentro del programa (hallazgo
incidental): quilotdrax, inmunodeficiencia transitoria, alfa y beta talasemia, deficiencia adquirida de vitamina B12 y linfocitopenia idiopatica.
2 La CA de Castilla-La Mancha tiene incluida la deficiencia de metionina adenosiltransferasa [MAT 1/111).

Grupo de trabajo del Sistema de Informacion del Programa de Cribado Neonatal del SNS.
Programa de Cribado Neonatal del Sistema Nacional de Salud. Informe de Evaluacion. Afio

2019. Ministerio de Sanidad, 2021.
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OBJETIVO @

Describir los pacientes diagnosticados de enfermedades metabdlicas hereditarias (EMH) mediante el CN vy

valorar el rendimiento del CN ampliado frente al clasico para el diagndéstico precoz de metabolopatias.
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METODOS ==

Estudio descriptivo retrospectivo en nuestra area de referencia de los diagnosticos de EMH mediante CN
ampliado (abril 2010-diciembre 2021) en 468.112 recién nacidos (RN) vivos frente al CN clasico (enero 1995-
marzo 2010) en 294.000 RN vivos.

CRIBADO CLASICO CRIBADO AMPLIADO

Enero 1995 Abril 2010 Diciembre 2021
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AMINOACIDOPATIAS

TRASTORNOS
RELACIONADOS CON
EL METABOLISMO DE

LAS PROTEINAS

ACIDEMIAS ORGANICAS

TRASTORNOS
RELACIONADOS CON
LA B-OXIDACION DE

ACIDOS GRASOS
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ANDALUCIA ORIENTAL. CRIBADO DE METABOLOPATIAS MS/MS

GRUPO

PATOLOGIA

CASOS

AMINOACIDOPATIAS

Fenilcetonuria (PKU)

15 (35)*

Hiperfenilalaninemia benigna

46 (7)*

Defecto transportador CAT2

Defecto DHPR

Defecto DNAJC12

Enf. Jarabe de Arce (MSUD)

Lisinuria con intolerancia a proteinas

Citrulinemia |

Argininemia

Argininosuccinica

OTC

Hiperprolinemia tipo |

Hipermetioninemia

AN P R RN R (RPR (DN R

Total aminoacidopatias
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ANDALUCIA ORIENTAL. CRIBADO DE METABOLOPATIAS MS/MS
GRUPO PATOLOGIA CASOS
Acidemia propidnica
Acidemia metilmaldnica asilada (mut, CblA, CblIB)
Acidemia metilmaldnica con homocistinuria (CblIC)
Acidemia metilmaldnica con homocistinuria (CbID)
Acidemia metilmaldnica con homocistinuria (TCbIR)
Acidemia metilmaldnica con homocistinuria (CUBN/TCN1)
ACIDURIAS Acidemia isovalérica (IVA)
ORGANICAS Aciduria glutérica tipo | (GCDH)

Deficiencia de Beta-cetotiolasa
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Isobutirilglicinuria

=
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Metilcrotonilglicinuria

[N
[N

Aciduria formiminoglutamica

N

Homocistinuria clasica (déficit de CBS)
Homocistinuria por déficit MTHFR 1

Total acidurias organicas 67
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ANDALUCIA ORIENTAL. CRIBADO DE METABOLOPATIAS MS/MS

GRUPO PATOLOGIA CASOS

SCAD (acil CoA deshidrogenasa de cadena corta) 15

MCAD (acil CoA deshidrogenasa de cadena media) 26

CACT (Deficiencia de carnitina/acilcarnitina translocasa) 1

LCHAD (hidroxiacil CoA deshidrogenasa de cadena larga) 1

; VLCAD (acil CoA deshidrogenasa de cadena muy larga) 5
DEFICITS

B-OXIDACION MAD (Deficiencia mulitple acilCoA des)(aciduria glutarica Il) 1

CPT I (déficit de carnitina palmitoil transferasa | ) 1

CPT Il (déficit de carnitina palmitoil transferasa Il ) 4

Defecto del transporte de carnitina (CUD) 5

Defecto del transporte de carnitina materno 4

Total déficits B-oxidacion 63
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RENDIMIENTO ANALITICO CRIBADO METABOLICO ANDALUCIA ORIENTAL

N2 muestras analizadas: 468.112 (abril 2010 a diciembre 2021) vs 294.000 (enero 1995 a marzo 2010)
42 casos detectados (CNC) frente a 216 (CNA)

Tasa de deteccién global CNC: 1/6.837
Tasa de deteccién global CNA: 1/2.177
Sensibilidad: 100% h
Especificidad: 97.2%

Valor predictivo positivo: 98,1% Cribado
Valor predictivo negativo: 100% —  Neonatal
Ampliado

Tasa de falsos positivos: 1.5%

=

Porcentaje de confirmacion diagndstica: 80%.
I Incidencia EMH: 467%
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CONCLUSIONES

‘ Diagndstico y tratamiento precoz = evitar descompensaciones agudas.

\
‘ Aumento incidencia EMH = probable relacién con fenotipos atenuados .
\

‘ “Etiqueta’ para el paciente.

/
‘ éBeneficio real de la deteccion en el extremo mas leve del espectro de la enfermedad?

4

‘ Unificar el CN a nivel nacional.

ﬁgm DEQMALSRJ: HH} "9’“-73' e

E LS;#&”%M} ﬁh‘wﬁ

I \ ft“m ‘-’*l'a. % | -y N SO

g A , { | X




	Número de diapositiva 1
	Número de diapositiva 2
	Número de diapositiva 3
	Número de diapositiva 4
	Número de diapositiva 5
	Número de diapositiva 6
	Número de diapositiva 7
	Número de diapositiva 8
	Número de diapositiva 9
	Número de diapositiva 10

