GOBIERNO DEL PRINCIPADO DE ASTURIAS

Domingo, 2 de abril de 2023

Salud amplia el cribado neonatal con otras tres
enfermedades metabdlicas

— El programa ha permitido identificar un caso positivo de alguna
de estas dolencias poco frecuentes por cada 1.292 nacimientos

— La denominada ‘prueba del talén’ que se practica a las pocas
horas de nacer detecta de manera precoz hasta 11 patologias
congénitas

La Consejeria de Salud amplia a partir de este fin de semana el
Programa de Cribado Neonatal de Enfermedades endocrino-metabdlicas
conocido como la ‘prueba del taléon’ con otras tres enfermedades. Con un
Unico pinchazo se podran detectar el déficit de biotinidasa (BIOT)
hiperplasia Suprarrenal Congénita (HSC) y la enfermedad de la orina con
olor a jarabe de arce (MSUD). Proximamente se incorporard una cuarta,
la homocistinuria (HCY).

El Servicio de Salud realiza el screening de 11 patologias congénitas que
recoge la Cartera Comun Baésica del Servicio Nacional de Salud (SNS).
El diagndstico temprano permite instaurar medidas dietéticas y
tratamientos que evitan o reducen el grave problema de salud que estas
enfermedades suponen para los recién nacidos.

Este programa se inici6 en Asturias en 1982 para detectar el
hipotiroidismo congénito (HC) y la fenilcetonuria (PKU). En 2014 se
incorporaron  otras cuatro enfermedades: déficit de acilCoA-
deshidrogenasa de cadena media (MCAD), déficit de 3-hidroxi-acil-coA
deshidrogenasa de cadena larga (LCHAD), acidemia glutarica tipo | (GAI)
y fibrosis quistica (FQ). Tres afios después se implement6 el programa
para detectar la drepanocitosis y la anemia falciforme (AF), de esta ultima
se ha confirmado un Unico caso desde entonces.

El proceso se inicia con la toma de una gota de sangre del talén del
recién nacido en el hospital de nacimiento que se envia para su analisis
al Servicio de Bioquimica Clinica del Hospital Universitario Central de
Asturias (HUCA) en Oviedo.

Los resultados positivos de fibrosis quistica y enfermedades metabdlicas
se derivan de manera inmediata a la Unidad Clinica de Seguimiento
Inmediato (UCSI), mientras que los casos positivos de anemia falciforme
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se tratan en las unidades de Hematologia Pediatrica del HUCA y del
Hospital Universitario de Cabuefies.

El Programa de cribado neonatal de enfermedades endocrino-
metabdlicas ha permitido desde octubre de 2014 el diagndstico precoz de
33 casos de enfermedades endocrino-metabdlicas, lo que supone la
deteccién de un positivo en este tipo de patologias por cada 1.292
nacimientos en Asturias.

El 99,6% de los nacimientos registrados en 2021 han participado en este
programa de cribado neonatal de enfermedades endocrino-metabdlicas.



