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El Programa de deteccion precoz y seguimiento de alteraciones metabdlicas y
endocrinas, popularmente conocido como "prueba del talon”, tiene una amplia
tradicion en nuestra Comunidad Auténoma, siendo Andalucia pionera en estos
cribados, dentro del territorio espanol.

Gracias a este Programa se consigue diagnosticar y tratar a mas de 50 recién
nacidos al ano en Andalucia. Desde 1988 hasta 2001, se ha evitado padecer
estas enfermedades a un total de 632 nifios y ninas.

Con la rdpida intervencion sanitaria se reduce la morbilidad, mortalidad y las
posibles discapacidades asociadas a estas enfermedades, como son graves alte-
raciones cerebrales con retrasos psicomotores y de crecimiento, importantes
deterioros intelectuales y afectacion generalizada del organismo. Para evitar
estas alteraciones es necesario instaurar un tratamiento correcto y sobre
todo urgente. Asi, el nimero de dias transcurridos desde el nacimiento hasta
la instauracién de las medidas terapéuticas adecuadas va a influir de forma
determinante en el pronoéstico del recién nacido, seglin una relacion directa: a
mds dias, mayor posibilidades de lesiones.

En este Programa participa un gran nimero de profesionales hospitalarios y de
atencion primaria, que logran que este cribado se realice a |a practica totalidad
de recién nacidos de Andalucia, actualmente unos 80.000 al afio.



La mayoria de los paises desarrollados han introducido programas de deteccion
de merabolopatias, centrados fundamentaimente en el cribado del hipotiroidis-
mo congénito (HC) y de la fenilcetonuria (FC), por ser estas enfermedades las
que mejor cumplen los criterios para un cribado, que son:

« Debe tratarse de una anomalia relativamente frecuente, al menos |:15.000
recién nacidos.

* Debe producir una grave anomalia metabdlica.
* Debe ser dificil de diagnosticar clinicamente en el periodo neonatal.

* El diagnostico clinico debe producirse tras una fase preclinica asintomati-
ca, cuando el prondstico es malo.

« Debe existir un marcador bioquimico con una buena sensibilidad y espe-
cificidad, que permita discriminar los recién nacidos sanos de los enfermos
durante la fase preclinica

* Debe ser posible realizar un tratamiento de la enfermedad de forma pre-
coz, que mejore sensiblemente el prondstico de la misma.

* El coste del programa de prevencion debe ajustarse a los criterios de eva-
luacién econémica como todo programa de salud publica.



'..u\\“"‘

Instrucciones para profesionales sanitaros. Andalunla 2003

IBADO DE HIPOTIROIDISMO CONGENITO.

El hipotiroidismo fetal es causa de importantes alteraciones en el desarrollo
cerebral del feto, produciendo alteraciones estructurales permanentes. Las hor-
monas tiroideas son fundamentales para la mielinizacion de las fibras y arbori-
zacion de las dendritas neuronales. Ademas, estas hormonas influyen en la osi-
ficacion, crecimiento, produccién de calor, frecuencia cardiaca y otras impor-
tantes funciones.

El HC rara vez se podra diagnosticar por la sintomatologia clinica en un recién
nacido. Se estima que solamente un 5% de los recién nacidos con HC presen-
taran sintomatologia clinica, La tabla | muestra, de forma resumida, las manifes-
taciones mas frecuentes. En la tabla 2, puede verse el ya clasico indice de Letarte
para la valoracion del grado de hipotiroidismo; es patolégico con cifras supe-
riores a 4 (Mayayo E y cols, 1993).

TABLA |. Signos y sintomas clinicos en el hipotiroidismo congénito
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TABLA 2. indice de hipotiroidismo neonatal (Letarte)

Caracteristica
Sexo femenino
Gestacion > 40 semanas

Ictericia

Peso > 3.500 g

Hernia umbilical 0.8
Problemas de alimentacion 0.9
Hipotonia 0,9
Estredimiento 1,0
Macroglosia Il
Inactividad 1,1
Piel marmorata I,
Piel seca 1.4
Fontanela posterior > 0,5 ¢m |4
Facies tipica 28
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Las causas mis frecuentes del HC son las alteraciones de la embriogénesis con
agenesia tiroidea o la ectopia tiroidea con tiroides hipoplasico, generalmente
sublingual. En otras ocasiones las alteraciones de la hormonogénesis tiroidea,
asociadas o no a bocio, son las causantes del HC.

En algunos casos el HC es transitorio, aunque su repercusion neuroldgica pueda
ser igualmente grave. Esto ocurre cuando hay un excesivo aporte de yodo
durante el embarazo y el parto: jarabes yodados, contrastes radiologicos y anti-
sépticos cutdneos. En otros casos, la causa es el uso de antitiroideos por la
madre o el paso transplacentario de anticuerpos antitiroideos. La inmadurez
hipotaldmica, el bajo peso para la edad gestacional o la prematuridad son tam-
bién causas de HC.

En Andalucia se diagnostican al afio en torno a 25 - 30 Hipotiroidismos congeé-
nitos y unos 6 a |0 transitorios. Este diagndstico se realiza por las determina-
ciones de laboratorio, de las muestras obtenidas por la "prueba del talén".

La toma de muestra puede hacerse a las 48 horas de vida, antes del
alta hospitalaria, o en el mismo dia de la toma de muestra de fenil-
cetonuria. Esto altimo se realizar en el caso de "altas precoces". En
los recién nacidos Prematuros de menos de 32 semanas de edad ges-
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tacional se realizara una segunda determinacion a los 7-14 dias (o a
las 32 semanas de edad corregida).

El tratamiento del HC se realiza con levo-tiroxina, que ha demostrado ser muy
eficaz, siempre y cuando se inicie en los primeros quince dias de vida. El pro-
nostico estd ligado a la duracion del hipotiroidismo prenatal, que se correlacio-
na con el grado de retraso en la maduracion osea y con la precocidad de inicio
del tratamiento. La dosis de levo-tiroxina oscila entre 10-15 mcg/Kg/dia.

SRIBADO DE LA FENILCETONURIA

La fenilcetonuria (FC) es un error innato del metabolismo en el que existe un
defecto de hidroxilacion de la fenilalanina (FA), que no puede convertirse en
tirosina, que es un aminodcido esencial para el organismo. Este trastorno pro-
voca, fundamentalmente, un aumento de FA en sangre.

En nuestra Comunidad se registran de 10 a |5 casos cada afio, entre fenilceto-
nuria e hiperfenilalaninemia.

Los nifios con FC suelen ser de tez pilida, rubios y con un olor caracteristico a
paja mojada. La FC produce un retraso psicomotor y un deterioro intelectual,
irreversibles en poco tiempo. Pueden producirse cuadros psicoticos de tipo
autista, sindrome de West, convulsiones generalizadas y también un eczema
facial muy rebelde. Estos trastornos pueden prevenirse si se instaura precoz-
mente una dieta pobre en fenilalanina y se realiza un control y seguimiento por
parte de especialistas en dietética.

La muestra se debe obtener alrededor del 5° dia desde el nacimien-
to (4° a 6°), e incluso antes, siempre que hayan transcurrido 72 horas
desde que el recién comenzé con la alimentacién proteica con leche
materna o formula.
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m"RUEBA SELECTIVA SENCILLA

* Muestra valida.

* Deje que absorba una cantidad de sangre suficiente
para llenar por completo el circulo preimpreso en el
papel de filtro,

* Llene todos los circulos necesarios con sangre.

* No acumule capas sucesivas de gotas de sangre ni
apliqgue mas de una vez al mismo circulo de obtencién.

* Evite tocar las gotas de sangre o que éstas se rieguen.

* Muestras no validas.

1) La cantidad de la muestra es insuficiente para la prueba

Saeas

Causas posibles

* Se quitd el papel filtro antes de que la sangre llenara por completo el cir-
culo o antes de que se absorbiera hasta el segundo lado.

* Se aplico la sangre al papel filtro con un tubo capilar.

* Antes o después de |a obtencién de la muestra de sangre, se tocé el papel
de filtro con las manos (con o sin guantes), locién para las manos, etc.

* Antes o después de la obtencion de la muestra de sangre, el papel de filtro
entrd en contacto con las manos (con o sin guantes) o con sustancias tales
como locion para las manos o talco.

2) La muestra aparenta estar rayada o desgastada

LA 4 Rl

Causas posibles

* Se aplico Ia sangre con un tubo capilar u otro dispositivo.
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3) La muestra no se habia secado antes del envio

Causas posibles

* Se envio la muestra por correo antes de dejarla secar durante un minimo
de cuatro horas.

4) La muestra aparenta estar sobresaturada

Causas posibles

* Se aplico un exceso de sangre al papel de filtro, probablemente con un dis-
positivo.
* Se aplico sangre a ambos lados del papel de filtro.

5) La muestra aparenta estar diluida, destefiida o contaminada

Causas posibles

* Se apretd o estrujo la zona que rodea el area de puncion.

* Antes o después de la obtencion de la muestra de sangre, el papel de filtro
entré en contacto con las manos (con o sin guantes) o sustancias tales como
alcohol, soluciones antisépticas, agua, locion para las manos, talco, etc.

* Las manchas de sangre se expusieron al calor directo.
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6) La muestra exhibe anillos de suero

Causas posibles

« No se sec el alcohol del area de puncién antes de hacer la puncion cuta-
nea.

s El papel de filtro entré en contacto con alcohol, locién para las manos, etc.
* Se apreto excesivamente la zona que rodea el drea de puncion.

« La muestra no se seco correctamente.

« Se utilizé un tubo capilar para aplicar la sangre al papel de filtro.

« El mismo circulo del papel de filtro entrd en contacto con gotas de sangre
mas de una vez.

7) La muestra aparenta tener coagulos o capas sucesivas

Causas posibles
» Se aplico sangre a ambos lados del papel de filtro.

8) No hay sangre

—__—,—__,—__,——,—
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Causas posibles

« No se logrd obtener una muestra de sangre.




il

\\v \ ) \ i
R

A
Y A\

N\PROCEDIMENTO DE TOMA Y MANIPULACION DE MUESTRAS DE

|
‘ Instruccionss para profesionales sanitanios. Andalucia 2003
l SANGRE PARA PRUEBAS EN RECIEN NACIDOS

\ El equipo consta de lanceta estéril con punta de menos de 2.0 mm, toallitas
empapadas en alcohol estéril, almohadillas de gasa estériles, pafio suave, formu-
lario para la toma de sangre, guantes.

Llene TODA la informacion. Para
evitar la contaminacién de los cir-
culos del papel de filtro, no permi-
ta que los circulos entren en con-
tacto con derrames ni tampoco
los toque ni antes ni después de la
toma de sangre. Si corresponde,
guarde la “COPIA DEL REMITE-
TENTE".

El drea sombreada (B2 ) indica las zonas
donde se puede hacer la puncion sin peli-
gro.
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Caliente el drea durante tres a cinco minu-
tos con un paio suave, humedecido con
agua tibia a unos 41°C.

Limpie el drea con la toallita empapada en
alcohol.
Séquela con una almohadilla de gasa estéril.

Haga una puncién en el talén, Limpie la pri-
mera gota de sangre con una almohadilla
de gasa estéril. Deje que se forme otra
gota GRANDE de sangre.
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Toque la gota GRANDE de sangre leve-
mente con el papel de filtro. Deje que la
sangre se absorba y que llene el circulo por
completo con una SOLA aplicacién a la
gota GRANDE de sangre. (Para aumentar
el flujo de sangre, puede aplicar presion
MUY LEVE en forma intermitente al area
que rodea el sitio de puncidn.) Aplique la
sangre solamente a uno de los lados del
papel de filtro.

Llene los circulos restantes de la misma
manera que lo hizo para el paso 6, con
gotas de sangre sucesivas. Si se reduce el
flujo de sangre, repita los pasos 4 a 6.

El cuidado de la piel del drea de puncion
debe hacerse de acuerdo con los procedi-
mientos de su institucion.

Seque los puntos de sangre en una
superficie plana no absorbente, que
esté seca y limpia, a temperatura
ambiente, evitando exposicion al sol
o foco de calor:

Envie el formulario relleno al labora-
torio de andlisis dentro de las 24
horas siguientes a la toma de sangre.
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