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TEXTO DE LA COMUNICACION
Introduccion

La Recomendacion del Consejo de la UE sobre Enfermedades Raras (9 de junio de
2009) identifica las enfermedades raras como un problema de Salud Publica y pone de
relieve la necesidad de llevar a cabo acciones que promuevan el desarrollo de la
investigacion y la mejora de la atencidn sanitaria de los pacientes de padecen estas
enfermedades. (1)

La Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud 2014 contempla
como una de sus lineas estratégicas la prevencion y deteccion precoz de estas
enfermedades, en la que se incluyen los programas de Cribado Neonatal. (2,3)

En Espafia todas las comunidades auténomas tienen programas de cribado de
metabolopatias, aunque no todos incluyen las mismas enfermedades ni la misma
estrategia de obtencion de muestras. Los padres necesitan informacion adecuada para
tomar una decision informada sobre la participacion de su hijo en el programa. (4)

La matrona, como principal profesional responsable de los cuidados de la madre y del
neonato hasta los 28 dias desde el nacimiento. Debe de estar actualizada, ser consciente
de la importancia de su implicacion y formacion en el programa de cribado neonatal, asi
como conocedora de la adecuada técnica de realizacion de la misma segun la ultima
evidencia disponible y de las actualizaciones de dicha prueba.

Desde que en 1978 se comenzase a realizar la “prueba del talén” en Andalucia, hasta la
fecha actual, han sido diferentes los modos de realizacién, la técnica a emplear, los
tiempos en la realizacion asi como la inclusion de distintas enfermedades raras en dicho
cribado metabdlico. (5)


mailto:manoloborrego@hotmail.com

Objetivo

El objetivo de este estudio, es dar a conocer y proporcionar los conocimientos
necesarios para realizar de manera adecuada la prueba del talon, segun las ultimas
recomendaciones del 2016 basadas en la evidencia cientifica disponible hasta la fecha.

Metodologia

La metodologia empleada ha consistido en una revision sistematica sobre la
informacidn escrita de los programas de cribado de metabolopatias.

Se llevo a cabo una busqueda de informacién en las bases de datos, CUIDEN, pubmed,
wos, embase a través de la plataforma de la biblioteca virtual de la Junta de Andalucia.
Para la elaboracidn de este trabajo se han revisado 15 articulos, de los cuales 6 articulos
no han sido incluidos en la bibliografia ya que eran muy antiguos y reiterativos en
algunas cuestiones referentes, sobre todo, a la metodologia de la prueba, enfermedades
analizadas y estadisticas de las mismas.

Otros criterios de exclusién han sido resimenes de congresos, articulos de opinion,
casos unicos y articulos en ingles

Se han incluido trabajos en castellano, originales y algunos de ellos publicados en
revistas cientificas. También se ha incluido revisiones sistematicas y metanalisis
originales asi como documentos originales elaborados por el ministerio de sanidad

Se han incluido en este trabajo 9 articulos, de los cuales, en 8 articulos, se hacen
mencidn expresa a los largo del trabajo. Estos han sido incluidos por estar actualizados
y novedosos, sobre todo el 7, donde se establecen una serie de recomendaciones a los
profesionales implicados en la prueba del talon en Andalucia, en base al proyecto
financiado a cargo de los fondos para las estrategias 2015 del ministerio de sanidad,
servicios sociales e igualdad que fueron aprobados en el CISNS como apoyo a la
implementacion a las estrategia de enfermedades raras.

Resultados

El Programa de Cribado Neonatal de Enfermedades Endocrino-metabolicas de
Andalucia cuenta con tres fases:

1?2 Fase preanalitica

*En esta fase es muy importante proporcionar la informacion a la familia. (6)

La informacion sobre los beneficios del programa de cribado neonatal, puede ser
proporcionada por las matronas en la educacion maternal como asi lo recoge el PAI de
Embarazo, parto y puerperio, asi como también se le debe de proporcionar antes del alta
hospitalaria y de la realizacién de la misma

*La realizacion de la prueba del talon deberé ser el tercer dia de vida (entre las 48 y 72
horas desde el nacimiento) (7)

Se considera una prueba de urgencias.

Para la realizacion de la prueba se necesitara la utilizacion de un material especifico.
Estos dispositivos realizan una incision que producen mayor sangrado y provoca menos
dolor.

La prevencion y tratamiento del dolor debe considerarse como un derecho esencial de
los RN. (8)



*|a adecuada cumplimentacion de la ficha del cribado neonatal resulta muy importante.
Esta ficha les sera proporcionada por los profesionales sanitarios en los centros
autorizados para la realizacion de la prueba; centros de salud, dispositivos de urgencias,
urgencias hospitalarias, etc (7)

Es responsabilidad del profesional el preguntar activamente por los datos actuales de su
domicilio. (7)

*Cuando la prueba del talon estd contraindicada o no es posible su realizaciéon se
recomienda la extraccion de sangre venosa. En este caso es obligatorio dejar constancia
en la ficha de cribado que la muestra de sangre es de origen venoso. (7)

* RN grandes prematuros o ingresados en UCI:

En RN grandes prematuros y/o RN ingresados en UCI puede valorarse el
dafo/beneficio de realizar la incision en el talén vs tomar la muestra en sangre
arterial/venosa.. (7)

RN que precisan transfusion

Siempre que sea posible tomar la muestra antes de la transfusion, aunque no hayan
transcurrido 48 horas de vida del RN y repetir la prueba cuando corresponda segun el
tipo de transfusion. (7)

Poblacion en riesgo social

En el caso de poblacién considerada en riesgo social, nos encontramos que es frecuente
el cambio de residencia, o bien no es posible establecer esta residencia, o existen dudas
sobre la disponibilidad de la familia para realizar la prueba del talén una vez dada el alta
en el Hospital. En estos casos puede optarse por realizar la prueba en el Hospital, antes
del alta y poner en contacto a la familia con la Unidad de Trabajo Social del centro. Si
en algun momento se detecta la no realizacion de la prueba, se debe tomar la muestra en
el primer contacto posible del RN con el sistema sanitario.

*del mismo modo se debera de informar a la familia acerca de los criterios de repeticidn
de una nueva muestra a los 15 dias de vida.

*transporte de la ficha al laboratorio el mismo dia de la realizacion.

22 Fase analitica (7)

*Analisis de la muestra en el Laboratorio e informacion del resultado a las familias.

*Si los resultados del RN estan dentro de limites normales se informa por carta a la
familia. La carta llega al domicilio a nombre de la madre, con los datos que se han
recogido en la ficha de cribado. Con la notificacion de los resultados de normalidad,
finaliza el Programa de Cribado.

Si los resultados no estan dentro de los limites normales, NO significa que el RN tenga
la enfermedad, sino que requiere de nuevas pruebas para confirmar o descartar el
diagnostico. En este caso, desde el Laboratorio de cribado se contacta telefonicamente
con los progenitores para solicitar una nueva muestra o para citarles en las Unidades
Clinicas de Diagnostico y Seguimiento.

Si por cualquier razon las muestras no se pudieran analizar o fueran insuficientes, la
familia sera informada para que al RN se le realice una nueva prueba. (7)

3°Fase postanalitica (7,6)
Esta fase sera llevada a cabo por las Unidades Clinicas de Diagnostico y Seguimiento:

ellas seran las encargadas de Confirmar la enfermedad e inicio precoz de tratamiento,
asi como de comunicar la normalidad de la prueba o la repeticion de la misma;



- Comunicar un resultado normal: Los padres recibiran notificacion de normalidad por
correo postal.

- Pedir una nueva muestra por teléfono: Se solicitard una nueva muestra cuando el
resultado sea anormal o no concluyente. Se informara a los padres, tranquilizara y se
evitara generar angustia y ansiedad.

- Diagnostico y Seguimiento: Ante el resultado claramente patoldgico se citara
directamente al paciente para el estudio diagnostico de confirmacion en las Unidades
correspondientes, bien sea de Hipotiroidismo, Fibrosis Quistica o Enfermedades
Metabolicas; responsables del tratamiento y seguimiento de los casos remitidos desde el
Laboratorio de Referencia.

Conclusiones

El cribado neonatal es una actividad esencial en el contexto de la Salud Pablica, dirigida
a la identificacion presintomética de determinados estados genéticos, endocrinos,
metabolicos o infecciosos que amenazan la salud y la vida de los recién nacidos y
nacidas (en adelante RN), mediante el uso de pruebas que les pueden ser aplicadas a
todos y para los cuales una actuacion sanitaria en los primeros dias de su vida puede
conducir a la eliminacién o reduccion significativa de la morbilidad, mortalidad o
discapacidades asociadas.

Por lo tanto, resulta muy importante la implicacion de los profesionales en la
concienciacion a los familiares de la realizacion de la misma, asi como su formacién y
actualizacién en la realizacion de la prueba.

Con este trabajo se pretende dar a conocer la ultima actualizacion basada en la evidencia
cientifica con respecto al cribado neonatal en Andalucia.
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