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GUIÓN 

1. Repaso histórico 

2. Qué cribamos y por qué 

3. Qué pasa si una prueba es positiva? Segunda 

muestra? 

4. Las enfermedades una a una: 

• Diagnóstico y tratamiento 

• Actitud ante intercurrencias. Régimen de emergencia 

• Cuándo remitir 



INTRODUCCIÓN 

• Enfermedad “rara”: <1/2000 

• Existen 6000-7000 enfermedades raras 

• Enfermedades graves, habitualmente crónicas y 

progresivas 

• Crisis que pueden ser letales o dejar secuelas 

• Dx presintomático             CRIBADO 

• RETO para los Pediatras 



UN POCO DE HISTORIA… 

1979: Plan Nacional de Prevención de Subnormalidad 

1984: transferencia a CCAA 

2001: cribado ampliado 

2010: reunión expertos 

2013: cartera básica común del SNS 
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Procedimiento analítico rápido, sensible, específico y de coste razonable (eficiente) 

Incidencia de la enfermedad en la población cribada: relativamente alta (>1/10.000-15.000)  
  

Existe un tratamiento disponible eficaz 

La enfermedad no puede detectarse fácilmente por la clínica en el periodo neonatal  

Severa morbilidad física y/o mental o mortalidad si no se diagnostica precozmente en periodo 
neonatal 

CRITERIOS OMS 

ENFERMEDADES A CRIBAR 

Wilson JMG, Jungner G. Principles and practice of  screening for disease. Geneva. WHO, 1968. 



* Desde Julio 2015 

* * * * 

FQ: Desde Enero 2009 



DEBATE 

ÉTICO 

Desigualdad 
CC.AA 

Diagnóstico a 
personas que 

pueden 
permanecer 

sanas 

Enfermedades 
“desconocidas” 



TOMA DE 
MUESTRAS 

• Hospitales 

• Maternidades 

• Centro de Salud 

LABORATORIO 
DE CRIBADO 

(ULL) 

• Recepción 

• Análisis 

• Resultados 

• Comunicación de resultados 

UNIDAD 
CLÍNICA DE 

SEGUIMIENTO 

• Diagnóstico 

• Tratamiento 

• Seguimiento 

PROCESO 



TOMA DE MUESTRA 

• A TODO recién nacido 

• Maternidades públicas y privadas 

• 24-72 hs (siempre antes del alta) 

• Talón masajeado y caliente, zona medio-lateral 



• Analgesia: LM, chupa, piel-piel, sacarosa 

• Tarjeta Guthrie 

• Conservación (evitar calor,                                        
luz solar y humedad) 

• Informar correctamente                                                 
a los padres 

• Cumplimentación                                              
adecuada 

 









CUÁNDO REALIZAR 

SEGUNDA MUESTRA 

• 2ª-4ª semana 

RNPT <34 / PESO <2000 gr / GEMELOS MONOCIGÓTICOS 

• 48-72 hs 

PATOLOGÍA GRAVE 

• 48-72 hs de la transfusión y repetir a los 120 días 

TRANSFUSIÓN PREVIA 

• 48-72 hs de iniciar enteral 

NUTRICIÓN PARENTERAL 



• <32 sem o <1500 gr, gemelos mismo sexo, UCIN, transfusión; 
valorar en madre hipotiroidea o tto antitiroideo 

HIPOTIROIDISMO CONGÉNITO 

• <37 sem, muestra <24 hs, transfusión o exanguino 

FIBROSIS QUÍSTICA 

• Transfusión 

ANEMIA FALCIFORME 

• Dieta absoluta, indicar si nutrición parenteral o antibiótico 

PKU/AG1/MCADD/LCHADD 



PLAZO RECOMENDADO PARA 

INICIAR TRATAMIENTO 



PAPEL DEL PEDIATRA DE 

ATENCIÓN PRIMARIA 

• Registrar en Historia Clínica resultado 

• Identificar RN con riesgo de cribado                            
no realizado: 

• Parto domiciliario, alta precoz 

• Prematuros, ingreso neonatal, etc 

• Realizar el cribado si no se hizo o precisa 2ª muestra 

• Informar a los padres si resultado positivo 

• Colaborar en seguimiento y tratamiento de pacientes 

• Recordar! existen enfermos con cribado normal 



Hipotiroidismo 

Drepanocitosi
s 

Fibrosis 
quística 

PKU MCADD 

LCHADD 

Aciduria 
glutárica 1 



HIPOTIROIDISMO 

• Causa más frecuente de retraso mental prevenible y el 

trastorno endocrinológico congénito más frecuente. 

• Hipotiroidismo primario (agenesia, disgenesia, ectopia o 

dishormonogénesis) 

• Cribado: reduce morbimortalidad y discapacidad 

• Medida de TSH ≥ 10 mU/L 

• Tratamiento sustitutivo con T4                                        

antes de los 15 días de vida 
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FIBROSIS QUÍSTICA 

• Medición de tripsinógeno inmunorreactivo (TIR) ≥ 

60 ng/ml (2ª muestra ≥ 40 ng/ml) 

• Enfermedad genética grave + frecuente 

• Diagnóstico tardío  

• Caso positivo: se repite con 20-22 días 

• Confirmación: cloro en sudor y genética molecular 

• Afectos: seguimiento Neumo/Gastro/Nutrición 
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      DREPANOCITOSIS O ANEMIA 

DE CÉL FALCIFORMES 

• Detección de hemoglobinas anómalas (HbS, otras) 

• Si patológico: se repite en la misma muestra; 2ª: se cita 

• Hª natural:  

• Primeros meses: anemia, isquemia tisular e infartos 

• Hepatoesplenomegalia. Crecimiento y desarrollo afectados 

• 10% mortalidad en menores de 3 años 

• Hemograma, electroforesis Hb, perfil hierro 

• Portadores/enfermos; consejo genético 
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ENFERMEDADES 

METABÓLICAS  

• Enzima deficitaria: 

acúmulo de sustrato 

tóxico, déficit producto 

• Control dietético 

• Crisis con cuadros 

intercurrentes 

(infecciones, vómitos, 

ayuno, cirugía…) 

• Régimen de emergencia 

FENILCETONURIA (PKU) 

ACIDURIA GLUTÁRICA TIPO 1 

MCADD 

LCADD 

(Sustituye temporalmente la dieta en 

situaciones de estrés metabólico) 



OJO 

• Ninguna contraindica la lactancia materna 

• Vacunas: todas! (a ser posible también las NO 

financiadas) 

• Vigilancia muy estrecha si estrés metabólico 

• Cualquier infección (hipercatabólico) 

• Vacunaciones 

• Más si vómitos, rechazo ingesta, diarrea… 



FENILCETONURIA 

• Error innato del metabolismo más frecuente 

• Retraso mental grave 

• Autosómica recesiva. 1 /4000 RNV 

• Cribado:  Phe                                                                           

            Tyr 
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TRATAMIENTO PKU 

• Dieta ESTRICTA controlada en Fenilalanina (intercambios 
proteinas alto valor biológico), DE POR VIDA 

• “casi – vegetariana” 

• proteina repartida en el día 

• Fórmula exenta de Phe, rica en Tyr 

• Suplemento vitamínicos, DHA, carnitina… 

• Seguimiento Nutrición / Neuropediatría. Controles 
bioquímicos frecuentes. Infancia y embarazo: periodos críticos. 

• Régimen de emergencia ante cuadros intercurrentes (*) 



ACIDURIA GLUTÁRICA 

TIPO 1 

C
R

IS
IS

 E
N

C
E

F
A

L
O

P
Á

T
IC

A
 

Convulsiones 

Irritabilidad 

Hipotonía 

Disminución conciencia 
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TRATAMIENTO AG1 

• Dieta controlada en PROTEINAS (intercambios)  

• proteina repartida en el día 

• Alimentos bajos/libres proteinas 

• Fórmula exenta de lisina y triptófano  

• Suplemento vitamínicos, DHA 

• Suplemento carnitina (siempre) +/- Riboflavina 

• Seguimiento Nutrición / Neuropediatría 

• Regimen de emergencia ante cuadros intercurrentes (*), y 
doblar dosis de carnitina 



TRASTORNOS β-

OXIDACIÓN 

• Debut en lactancia 

• Clínica heterogénea 



EVITAR AYUNO 

• Comidas frecuentes  

• No omitir nunca                                                    

desayuno ni cena 

• Previo a dormir: HdC absorción lenta (Maizena, 

Fantomalt, Maxijul…) 

• Valorar SNG o gastrostomía  

• Controlar glucemia 



MCADD 

• Βoxidación de los ácidos grasos cadena media 

• Autosómica recesiva, 1:12.000 

• Dx mediante cribado previene descompensaciones y 

secuelas 
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TRATAMIENTO MCADD 

• Evitar ayuno 

• Restringir grasas cadena media: MCT (ej                   
aceite coco, hidrolizados, hipercalóricas,…) 

• Carnitina y DHA si precisa 

• Hidratos de carbono de absorción lenta 

• Una glucemia normal no descarta descompensación 

• Regimen de emergencia; Si hipoglucemia, decaimiento, 
no tolerancia oral o vómitos persistentes u otros datos de 
alarma: remitir  



LCHADD 

• β-oxidación mitocondrial de ácidos grasos de cadena 

larga  

• Autosómica recesiva. Incidencia 1/ 120.000 
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TRATAMIENTO LCHADD 

• Evitar ayuno 

• Hidratos de carbono de absorción lenta  

• Restringir grasas (+ cadena larga) 

• Añadir MCT (aceite MCT,                                           
aceite coco) 

• DHA / aceite de nuez para prevenir retinopatía 

• Regimen de emergencia; Si hipoglucemia, 
decaimiento, no tolerancia oral, vómitos          
persistentes u otros datos de alarma: remitir  

 



RÉGIMEN DE 

EMERGENCIA 
• Aplicar SIEMPRE en estados de estrés  

• Infecciones (de cualquier tipo) 

• Vacunaciones 

• Ayuno (precirugía, para pruebas o analiticas,…) 

• Vómitos, otras pérdidas aumentadas 

• Incluso en cuadros aparentemente banales (CVA, 
GEA…) 

• Por escrito. Repasarlo con los padres periódicamente 

• Se puede hacer en casa 

• MUCHO OJO y seguimiento estrecho 

* 



REGIMEN DE 

EMERGENCIA 

1- Bajar aporte de proteinas/grasas  

2- Evitar ayuno. Tomas frecuentes 

3- Agua / SRO + Polímero Glu (*) 

4- Vigilancia estrecha 

5- Si no mejora, remitir urgente 

- Suspender 

máximo 24-48 hs 

- En LCHADD 

mantener MCT 



- Administrar en pequeñas cantidades 

- Tras 24-48 hs reintroducir paulatinamente aporte 

proteico/grasas 

- Poco a poco volver a dieta habitual 

Ruiz Pons et al. Tratamiento nutricional de los errores innatos del metabolismo. 2ª ed. Madrid, 2007.  



MANEJO INICIAL SI 

AFECTACIÓN IMPORTANTE 

• tto soporte estándar (via, bolo SSF, ATB…) 

• Frenar aporte de posibles “tóxicos”: dieta absoluta 

• Alto aporte energético para frenar catabolismo: 

glucosa ev 10% 

• Remitir al hospital de referencia en ambulancia 



TAKE-HOME MESSAGES 

• El cribado neonatal puede salvar vidas y prevenir 
graves complicaciones 

• Es esencial aspirar a una cobertura del 100% 

• Todo caso positivo: contacto telefónico, valoración y 
extraer segunda muestra  

• Si diagnóstico definitivo: conocer la enfermedad y 
cómo actuar ante intercurrencias 

• Conocer y aplicar el PLAN DE EMERGENCIA 
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“Daría 
todo lo que 
sé, por la 
mitad de lo 
que ignoro” 

René Descartes 
Filósofo y matemático francés. 1596-
1650  


