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PROGRAMA DE CRIBADO NEONATAL CANARIAS

El cribado neonatal es una de las prestaciones bdsicas de la cartera de servicios del Sistema
Nacional de Salud (SNS) que se desarrolla a través de programas poblacionales para la deteccion
precoz de determinadas enfermedades en todos los recién nacidos vivos en Espaifa, que suponen
aproximadamente 460.000 nacidos al afio.

Los programas de cribado neonatal se consideran una actividad esencial dentro de las actuaciones
en materia preventiva en Salud Publica. Entre 1-2 de cada mil recién nacidos, aparentemente
sanos, padecen trastornos del metabolismo que si son tratados precozmente se pueden evitar los
dafios neuroldégicos, reducirse la morbimortalidad y disminuir las posibles discapacidades

asociadas con estas enfermedades.

Actualmente, todas las comunidades auténomas cumplen con el requisito minimo de las siete
enfermedades incluidas en la cartera comun bdsica del SNS, por tanto, el objetivo principal
del Programa de Cribado Neonatal (PCN) es la deteccion precoz de las enfermedades
incluidas en dicho programa en la fase pre-sintomatica de las mismas, de cara a mejorar el

prondstico y/o evolucidn natural de la enfermedades-

El Programa de Diagndstico Precoz de Metabolopatias Congénitas en el Recién Nacido de la
Comunidad Auténoma de Canarias, desde el afio 1981 y hasta el primer trimestre del afo
2021 fue desarrollado por el Departamento de Pediatria de la Universidad de La Laguna, y a
partir de Abril de 2021 la Unidad de Cribado Neonatal de Canarias pasa a depender del
Servicio Canario de Salud y se encuentra situada dentro del Hospital Universitario de

Canarias.

En el periodo de 2021-2023 el PCN se desarrolla la ampliacion del programa de Cribado
Neonatal, siendo actualmente la siguiente:

Fenilcetonuria

Aciduria glutarica tipo 1 (AG-1)

Defectos de la B-oxidacién de acidos grasos de cadena media (MCAD) y LCHAD
3-hidroxiacil-CoA deshidrogenasa de cadena larga (LCHAD)

Déficit de biotinidasa (BTD).

Hipotiroidismo
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8. Homocistinuria

9. Fibrosis Quistica

10. Hemoglobinopatia: Anemia Falciforme

11. Atrofia Muscular Espinal

12. Inmunodeficiencia Combinada Grave

13. Tirosinemia

14, Acidemia propidnica

15. Acidemia metilmaldnica

16. Deficiencia de Acil Co A deshidrogenasa de cadena muy larga (VLCADD)
17. Déficit de transportador de carnitina.

18. Hiperplasia Suprarenal Congénita
A partir de diciembre de 2023, se afiaden:

19. Deficiencia multiple de carboxilasas (MCD)

20. Citrulinemia

21. Acidemia isovalérca (IVA)

22. Defiencia de 3-hidroxi-3-metilglutaril-CoA liasa (HMG)

23. Deficiencia de beta-cetotiolasa (BKT)

24, Deficiencia de proteina trifuncional mitocondrial (TFP)
25. Deficiencia de carnitina palmitoiltransferasa 1 (CPT-1)
26. Deficiencia de carnitina palmitoiltransferasa 2 (CPT-2)
27. Defiencia de carnitina-acilcarnitina translocasa (CACT)

28. Deficiencia multiple de acil-CoA deshidrogenasa (MADD

En el PCN estan implicados los hospitales con maternidad, el laboratorio o centro de cribado y las
unidades clinicas de seguimiento donde se realiza el diagndstico confirmatorio y el seguimiento de

los recién nacidos diagnosticados.

Centros de origen
Complejo Hospitalario Universitario de Canarias
Hospital Universitario Muestra Sefiora de Candelaria
Hospital General de la Palma
Hospital Nuestra Senora de Guadalupe
Hospital Nuestra Sefiora de los Reyes
Atencion primaria (5/C de Tenerife)
Hospiten Rambla
Hospiten Sur
Complejo Hospitalario Universitario Materno Infantil
Hospital General de Fuerteventura Virgen de la Peiia
Hospital Doctor Jose Molina Orosa
Atencion primaria (Las Palmas de Gran Canaria)
Vithas Santa Catalina




El programa debe garantizar una cobertura total, por lo que se oferta tanto a los recién
nacidos en centros sanitarios publicos y privados, como a los nacidos en el domicilio. También
guedan incluidos en el programa los nifios mayores del mes de vida que, por circunstancias
particulares como las adopciones internacionales, migracién internacional, traslados, entre
otros, no tengan hecho el cribado de errores congénitos del metabolismo con al menos las

enfermedades incluidas en la cartera comun basica de servicios asistenciales del SNS.

DR. GENERAL DE PROGRAMAS ASISTENCIALES
(scs)

NEONATOLOGIA % INFORME
CHUC ’—" FAMILIAS

NEONATOLOGIA
CHUNS

. I [ PRIMARIA
NEONATOLOGIA oy {WEB)

CHUIMIC

NEONATOLOGIA
LA PALMA

e UNIDAD DE METABOLOPATIAS R
CONGENITAS DEL RN e MUESTRA | PRIMARIA
NEONATOLOGIA {SEDE CHUC)
LA GOMERA

NEONATOLOGIA
FUERTEVENTURA

NEONATOLOGIA

LANZAROTE

UNIDADES DE REFERENCIA*
CHUC
— RESULTADO
PATOLOGOGICO

UNIDADES DE REFERENCIA* ‘
CHUNSC
PRIMARIA ——
o

UNIDADES DE REFERENCIA*
CHUIMIC
HOSPITALES
CONCERTADOS/ —

PRIVADOS

Unidades Clinicas de seguimiento

Complejo Hospitalario Universitario de Canarias
Hospital Universitario Nuestra Sefiora de Candelaria
Complejo Hospitalario Universitario Materno Infantil

La toma de muestra es imprescindible en este proceso asistencial y por lo tanto el
adiestramiento de los profesionales responsables para lo que se han elaborado diferentes
documentos de instrucciones (Anexo 1)y decalogo (Anexo 2)

Antes de la toma de muestra se debe ofrecer informacién verbal a las familias que y se les
hara entrega de un folleto informativo (Anexo 3) y del documento de consentimiento
informado (Anexo 4)
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ANEXO 1

METABOLOPATIAS CONGENITAS DEL
RECIEN NACIDO DE CANARIAS

Servicle Canario de la Salud
COMPLEJO HOSPITALARIO
UNIVERSITARIO or CANARIAS

.: T 'g, LABORATORIO DE CRIBADO DE LAS

INSTRUCCIONES PARA LA TOMA DE MUESTRAS

OBJETO
La toma de la muestra de sangre para la prueba de cribado neonatal (sangre de talén) debe
realizarla personal sanitario cualificado en los centros hospitalarios o con maternidad en los
que ha nacido el recién nacido a las 48 horas de vida del recién nacido o al alta. También en
los centros de salud para los nacimientos en los domicilios o solicitudes de segundas
muestras.

ALCANCE

Personal de enfermeria de los centros hospitalarios y centros con maternidades en los que se
lleva a cabo la toma de la muestra para la participacion en el programa de cribado neonatal de
metabolopatias.

RESPONSABILIDADES
Personal de enfermeria de los centros de toma de muestra para el Programa de Cribado
Neonatal

ENTORNO Y AMBIENTE DE TRABAJO

Unidad funcional: Centros hospitalarios, centros de salud o maternidades

Equipamiento ofimatico: No necesario

Aplicaciones necesarias: No procede

Material: Dispositivo para hacer la incision, contenedor para desecho de agujas,
apositos o gasas, solucion desinfectante (clorhexidina acuosa al 2%), guantes
desechables y tarjetas para la recogida de datos y muestras.

O O O O

METODOLOGIA

Las principales normas o instrucciones para la correcta extraccion de la muestra son las

siguientes:

* Antes de comenzar con la toma de muestra, se debe tener preparado el material
necesario: lancetas, gasas, antiséptico y formulario.

» Verificar que todos los campos de la peticion estan correctamente cumplimentados.

* Proporcionar la correcta informacién a los padres del procedimiento con entrega
del consentimiento informado que deben devolver firmado.

* Comentar a los padres, que el resultado les llegara por correo ordinario y, en el caso de
no recibirlo en el plazo de un mes, pueden reclamarlo por correo electrénico
(cribadoneonatal- huc.scs@gobiernodecanarias.org) o via telefénica (922678434).

* Valoracion y cuidado del dolor del recién nacido, segun el caso.

* Lavado de manos. Colocacion de guantes estériles.

» Desinfeccion de la zona de puncién: limpiar la zona de puncién con el antiséptico y dejar
secar al aire o secar con una gasa estéril. No usar productos iodados.

* La zona elegida para la extraccion de las muestras sera el talén del recién nacido
como primera opcién. Usaremos técnica de Blumenfield, evitando area central y curva
posterior del talon. Limitar la profundidad de la puncién, no mas de 2 mm. Se deben usar
lancetas especificas para la toma de muestra de sangre capilar del talén del recién nacido.
Segun el peso del recién nacido, usar el modelo de lanceta mas adecuado. NO se deben
usar capilares. En el momento de toma de muestra, se recomienda que el bebé esté en



brazos de la madre mientras lo amamanta.

Una vez realizada la puncion se deja que se forme espontaneamente la primera gota y se
desechara con una gasa estéril.

A continuacién, se deja que se formen gotas de sangre grandes y se dejan caer sobre el
papel de filtro, en el area destinada para la toma de muestra. La gota debe impregnar las
dos caras del papel y cubrir la mayor superficie posible. No se debe poner una gota de
sangre sobre otra ni poner en contacto el pie del recién nacido con el papel.

Una vez acabado el procedimiento, aplicar presién en la zona de puncion y valorar el dolor
y confort del recién nacido.

Las muestras deben secarse a temperatura ambiente en posicion horizontal (1,5-3 horas),
sin colocar nada encima ni en superficies himedas. No se deben someter a calor excesivo.
Evitar poner unas muestras sobre otras (separarlas con papel de filtro o alternarlas de
forma que la zona del papel que contiene la sangre capilar quede hacia lados opuestos en
las muestras sucesivas).

Una vez secas y siempre que no se puedan enviar ese mismo dia al laboratorio, se
conservaran en nevera hasta la tramitacion del envio.

A continuacién se recogen ejemplos de muestras correctamente tomadas y aptas para su
analisis y muestras no validas:
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Muestra correctamente tomada Muestra mal tomada (insuficiente)
(VALIDA PARA SU ANALISIS) (NO VALIDA PARA SU ANALISIS)

@

rope— Es muy importante que la toma de
| muestra se realice de forma correcta:

- las muestras insuficientes
pueden dar lugar a resultados falsos
negativos

-Las muestras sobresaturadas
pueden conducir a resultados falsos
positivos.

Muestra mal tomada (sobresaturada, gota sobre gota)
(NO VALIDA PARA SU ANALISIS)



6. CUMPLIMENTACION DE LOS DATOS DEL PACIENTE

Es fundamental que se cumplimenten TODOS los datos solicitados en la tarjeta de toma de
muestra, especialmente: fecha de nacimiento, semanas de gestacion y dias de vida en el
momento de la muestra para la correcta interpretacién de los resultados obtenidos, ya que, los
puntos de corte empleados, varian en funcion de la edad del recién nacido. Es igual de
importante los campos destinados a informacién clinica de interés como la presencia de ileo
meconial, nutricion parenteral, transfusiones o medicacion.

Asimismo, es necesario disponer de algun teléfono de contacto y email para poder localizar a
los padres del recién nacido en caso de requerir nueva muestra.

7. FORMATO Y REGISTROS
* Formulario de datos demograficos y recogida de muestra.
* Consentimiento informado.

8. DOCUMENTACION ASOCIADA
Folleto de informacion para los padres.(Anexo 3)



ANEXO 2

DECALOGO DE LA TOMA DE MUESTRA.
PRUEBA DEL TALON

Preparacion del
material

Lanceta estéril, gasas, antiséptico y
o= Consentimiento
Verificar que TODOS los campos informado
del formularic estén completos

En caso de primeras muestras,
confirmar que se ha informado
por parte de pediatria a los
padres y solicitar la firma del

consentimiento informado
E Desinfeccidn
Limpiar la zona de puncidn y
o dejar secar al aire el producto o
limpiar con otra gasa estéril. No
usar productos iodados

Zona de puncidn

Zonas laterales. Evitar el
area cenfral y curva

posterior.Se recomienda

que el bebé esté en brazes >
de la madre mientras lo
't
Lancetas amamanta

Para realizar la puncidén, utilizar
las lancetas especificas para la
toma de muestra de sangre de
talén. No se recomienda usar
capilares

Desechar la primera
gota

Una vez hecha la puncién, dejar

que se forme espontdneamente

la primera gota y desecharla con
gasa estéril. No es necesario

Recogida de e

muestras C

Dejar que se forme una gota de
sangre grande y dejar caer sobre el
papel de filtro. Esperar a que
impregne las dos caras, llenando
cada circule con una scola
aplicacién.

Secado

Secar a temperatura ambiente
en posicion horizontal. NO
colocar nada encima. Evitar

poner las muestras una scbre

eeee

otras. Separarlas con papel o
invertirlas

Conservacion

Una vez seca y siempre que no se
pueda enviar la muestra ese
mismo dia al laboratorio

conservar en nevera.

Muestras no validas

Insuficientes, no impregnadas por
las dos caras del papel,
sobresaturadas o contaminadas
con suero u otras sustancias

Puedes consultar todo
el proceso en este video

Gobierno
smm B8 sosiinas



ANEXO 3. INFORMACION A PADRES

CONTACTDO
.

* iIMPORTANTE!

- Redizor la prueba del falon a su

/o
i 922 678434
- Comprobar fodos los datos de
la tarjeta son gsmmmim 9
d-mmdddﬁ mmdg nformado COMPLEJO HOSPITALARIO
UNIVERSITARIO DE CANARIAS
- Sien un mes no han reclido la
carfa con los resufados en su Imgor Laboratorio Central:
m solickarios en e laboratorio” de Unidad de Metabolopatias.
oribodo:  por  coreo  eleclrbnico o Cribado Neonatal
felefonicamente.
Edificio Hospitalizacion Planta 0
- En mashfmsb;ﬁm necesario - una Carretera Ofra S/N, 38320
SWIEIEI muestra, no La Laguna. Tenerife
el recien nacido este éﬁ

PROGRAMA DE
b CRIBADO NEONATAL
cribadoneonatal-huc.scs DE CANARIAS

precisan
completar el estudo o la muestra
\ inicial no era vdlida

UNIDAD METABOLOPATIAS:

@gobiernodecanarias.org

Deteccitdn precoz de
enfermedades endocrino-

CRIBADD NEDNATAL DE x::::-_ metabolicas del recién nacido
S
EA"AHIﬁS Bervicie Canaro de la Salud
COMPILEJO HOSPITALARID
RSO e XA PRUEBA DEL TALON




INFORMACION PARA LOS PADRES ‘

:QUE ES LA PRUEBA DEL TALON?

La Consejeria de Sanidad de la Comunidad
Auténoma de Canarias realiza esta prueba a
todos los recién nacidos para la deteccian
precoz de algunas enfermedades congénitas.
Es un programa no obligatorio, pero su
realizacion tiene efectos positivos tanto para
el recién nacido como para el resto de la
familia.

:PARA QUE SIRVE?

Con esta prueba es posible la deteccidn
precoz de enfermedades que suelen no
presentar ninguna sintomatologia al nacer,
pero que mds tarde podrian derivar en
lesiones graves. Con la deteccién v la
instauracion de un tratamiento precoz se
pueden  prevenir graves  alteraciones

cerebrales, neurolégicas, trastormos de

crecimiento, problemas respiratorios y otras
complicaciones severas para el desarrollo.

i i | g M1

2EN QUE CONSISTE LA PRUEBA?

Para realizar el anilisis sélo se necesitan unas
gotas de sangre del talon de su hijo. El
personal sanitario informara sobre el
programa y les proporcionara una formulario
con todos los datos de

contacto. La prueba solo supone la molestia

les
para cumplimentar

dernvada del pinchazo y rara ver ocasiona
complicaciones. Para la realizacion de esta
prueba asi como otros test genéticos que
pueden ser necesarios para completar el
diagnéstico se requiere del documento de
consentimiento  informado  firmado
alguno de los tutores del recién nacido.

por

:CUANDO Y DONDE SE HACE?

El momento optimo para la toma de la
muestra es a las 48 horas de vida 0 al alta del
centro de nacimiento. Una vez analizadas, las
muestras son almacenadas durante cinco
anos. Estas muestras podran ser utilizados
para otros estudios que pueda requerir el
recién nacido y/o proyectos de investigacion,
con el consentimiento previo de los
progenitores.

e
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‘:,Ql.lé ENFERMEDADES SE
DETECTAN?
» Hipotiroidismo congénito.
» Fibrosis quistica.

« Hiperplasia suprarrenal congénita.

.» Déficit de biotinidasa.

* Anemia de células falciformes.
Inmunodeficiencias combinadas graves.

» Atrofia muscular espinal.

|
{= Alteraciones en el metabolismo de los
i
| |

aminoacidos, acidos organicos y acidos grasos”®

;‘Fenilcemnuria. tirosinemia, enfermedad de la orina de jarabe de
arce (M53UD), homocistinuria, acidemia glutarica tipo |, acidemia
propidnica, acidemiz metilmaldnica, deficiencia de acil-coA
deshidrogenasa de cadena media [MCADD). deficiencia de 3-

hidroxiacil-Co&  deshidrogenasa de cadens

larga (LCHADD),

deficiencia de acil-CoaA deshidrogenasa de cadena muy larga
[WLCAD), deficiencia primaria de carnitina (CUDIL

;CUANDO Y COMO CONOCERE
LOS RESULTADOS?

51 los resultados estan dentro de los limites normales,
recibira wna carta en su  domicilio, pasadas
aproovimadamente tres semanas. Si pasado este plazo
no lo ha recibido, se puede poner en contacto con el
Laboratorio de Cribado en el teléfono 922678434 o
en el correo electrénico:
cribadoneonatal-huc.scs@gobiernodecanarnias.org

%1 alguno de los resultados esta alterado, no significa
gue el recién nacido tenga la enfermedad, sino que
SOn necesarias nuevas pruebas para confirmar el
diagndstico. También pueden solicitarles nuevas
muestras en caso de muestras insuficientes. Para ello,
el personal sanitaric contactard con ustedes para
recoger nuevas muestras o citarles con los pediatras
responsables de las unidades clinicas de referencia.




ANEXO 4. CONSENTIMIENTO INFORMADO

aTh

Servicio Canario de la Salud =~ CON
B " CoMPLEIO HOSPTALARIO UNIERSITARIO o CANARIAS @ eCatai I

Datos generales Datos del Paciente
SERVICIO DE: LABORATORIO CENTRAL Nombre y apellidos:
UNIDAD DE: LABORATORIO CRIBADO

METABOLOPATIAS CONGENITAS DEL RECIEN
NACIDO

N2 HISTORIA:

INFORMACION SOBRE EL PROCEDIMIENTO
IDENTIFICACION Y DESCRIPCION
El cribado neonatal de enfermedades congénitas consiste en la realizacion de una serie de analisis, para
los que se precisa la extraccion de unas gotas de sangre del talon del recién nacido. Las enfermedades
incluidas en el programa de cribado neonatal de Canarias son el hipotiroidismo congénito, la fibrosis
quistica, la fenilcetonuria, la deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena media (MCADD), la
deficiencia de 3-hidroxiacil-CoA deshidrogenasa de cadena larga (LCHADD), la acidemia glutarica tipo ly
la anemia de células falciformes. §i alguno de los resultados fuera dudoso o anomalo, puede que se le
solicite una segunda muestra o se realicen otras pruebas, alguna de las cuales podria incluir un estudio
genético. Asimismo podran ser incluidas nuevas enfermedades para cumplir con las recomendaciones
de la cartera comun basica del Ministerio de Sanidad.
OBIJETIVOS Y BENEFICIOS QUE SE ESPERAN ALCANZAR
El objetivo es la deteccién precoz de las enfermedades incluidas en el programa. El diagnostico y
tratamiento de estas enfermedades, antes de que se manifiesten los sintomas reduce la
morbimortalidad del recién nacido y mejora considerablemente su evolucion. Ademas, en estas pruebas
también se pueden identificar a nifios/as portadoresfas sanos/as de la enfermedad. En este caso, el
estudio genético puede ser de interés para otros miembros de la familia y para la futura descendencia
de su hijo/a.
ALTERNATIVAS AL PROCEDIMIENTO
No existen
CONSECUENCIAS PREVISIBLES DE SU REALIZACION
El diagnostico y tratamiento precoz y continuado de estas enfermedades mejora notablemente su
prondstico y en algunas de ellas como el hipotiroidismo congénito y la fenilcetonuria pueden llegar a
alcanzar un desarrollo fisico y neuroldgico normal
RIESGOS ASOCIADOS AL PROCEDIMIENTO POR CRITERIOS CIENTIFICOS
Es posible que sea necesario repetir la prueba, bien porque la muestra de sangre no sea la adecuada o
porque el resultado sea dudoso. En estos casos se pondran en contacto con los padres/tutores del
recién nacido desde el laboratorio de analisis. En raras ocasiones la herida realizada para la extraccion
de la muestra puede infectarse, y de forma excepcional extenderse al hueso.
RIESGOS Y CONSECUENCIAS EN FUNCION DE LA SITUACION CLINICA DEL PACIENTE Y DE SUS
CIRCUNSTANCIAS PERSONALES O PROFESIONALES
En los casos de recién nacidos grandes prematuros, con bajo peso al nacer, que hayan recibido
transfusiones sanguineas, nutricion parenteral o farmacos (tanto el recién nacido como su madre) que
interfieren con algunos de los analisis llevados a cabo en el programa de cribado, se les podra solicitar
una segunda muestra para comprobacion de resultados una vez pasada la situacion clinica que
interfiere con el analisis y siempre cumpliendo con los plazos recomendados.
CONTRAINDICACIONES
No existen
DECLARACION DE CONSENTIMIENTO
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Servicio Canario de la Salud ey CONSENTIMIENTO

CONPLEIO HoSPTALARO UNVERSTARO s ChNAS 9 INFORMADO
(oo paTo B To L T L L ) ol USSR
Declaro:
Que el profesional sanitario ............ " s e - . . me

ha informado de la conveniencia de reahzar a mi hu[:fa Ia prueba de crlbado neonatal de Enfermedades
congénitas, y que he comprendido la informacién recibida y he podido formular todas las preguntas que
he creido oportunas. Asimismo, he sido informado de que durante todo el proceso se preservara la
confidencialidad de los datos de filiacion, datos clinicos y resultados de las distintas pruebas realizadas
al recién nacido, y de que en cualquier momento puedo revocar mi consentimiento.

En consecuencia, doy mi

> Consentimiento

> Disentimiento (especificar el motivo) ... v
para que se realice el cribado neonatal de enfermedades congenltas ami huof’a arrlba |nd|cad0

En caso de que sea necesario realizar un estudio genético o que el mismo revele el estado de portador
sano de alguna de las enfermedades

> Doy miconsentimiento y deseo conocer el resultado

> Doy mi consentimiento y no deseo conocer el resultado

2> No doy mi consentimiento para la realizacion de estudios genéticos

Referente a las muestras residuales, autorizo al Hospital Universitario de Canarias para:
> La conservacion y utilizacion posterior de éstas para satisfacer las necesidades asistenciales del
nifio y de su familia, bajo peticidn expresa y especifica del médico y con la autorizacion de los
padres/tutores por escrito.
> La conservacion y utilizacion de las muestras biologicas para otros fines no relacionados con la
salud del recién nacido: investigacion, control de calidad, formacion y desarrollo de nuevas
tecnologias.
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