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Introduccion

El Programa de Cribado Neonatal de Enfermedades Congénitas en
Prueba de Taldn tiene como objetivo detectar en los recién nacidos (RN)
una serie de patologias ya presentes al nacimiento y que pueden
provocar alteraciones del desarrollo fisico e intelectual y, como
consecuencia de ello, graves discapacidades.

Todas estas enfermedades son poco frecuentes y generalmente no dan
sinfomas en los primeros meses de vida, por lo que es fundamental
diagnosticarlas antes de que se manifiesten y produzcan secuelas
irreversibles.

La deteccion precoz se realiza a través de la conocida como ‘prueba
del taldn’, que consiste en obtener, mediante una incisidon en la planta
del pie del recién nacido, una muestra de sangre que se envia dl
laboratorio para su andlisis.

La poblacion objeto de cribado es la constituida por todos los recién
nacidos en el territorio de la Comunidad Autonoma de Cantabria,
independientemente del fipo de cobertura sanitaria, del lugar de
nacimiento -hospital, publico o privado, o domicilio familiar- y de la
comunidad o pais de residencia. Incluye también a los recién nacidos
fuera de la comunidad auténoma cuyos padres o tutores piden que la
prueba se realice en Cantabria.

La edad limite para considerar a un recién nacido dentro del programa
se establece en 1 mes de vida, de forma que, superado ese tiempo,
aungue se redlice el estudio, éste no se considerard incluido en el
programa.

La prueba del taldn se lleva a cabo en la maternidad donde ha tenido
lugar el parto entre las 48 y las 72 horas de vida del recién nacido y
siempre antes del alta hospitalaria. En caso de parto domiciliario, es la
matrona que lo haya atendido la encargada de tomar la muestra. La
sangre se fija en cartulinas absorbentes que sirven de soporte para su
envio al laboratorio y la determinacion de marcadores.

Las muestras de sangre se envian cada dia al Laboratorio de Salud
PuUblica del Pais Vasco, que es centro de referencia para Cantabria en
la determinacién de los marcadores que se utilizan para el cribado.

El programa de cribado se ha ido ampliando progresivamente, de forma
que, al finalizar el ano 2024, estaba formado por las siguientes
enfermedades:

e Hipotiroidismo congénito (HC)
e Hiperplasia suprarrenal congénita (HSC)
e Fibrosis quistica (FQ)



Fenilcetonuria e hiperfenilalaninemia (PKU/HFA)

Deficiencia de acil-coenzima A deshidrogenasa de cadena
media (MCADD)

Deficiencia de 3-hidroxi-acil-coenzima A deshidrogenasa de
cadena larga (LCHADD)

Acidemia glutdrica tipo | (AG-)

Acidemia isovalérica (IVA)

Homocistinuria (HCY)

Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce (MSUD)

Déficit de biotinidasa (DB)

Tirosinemia tipo | (TYR 1)

Acidemia propidnica (AP)

Acidemias metilmaldnicas (AMM): forma aislada y forma
combinada con homocistinuria

Anemia falciforme (AF)



Datos generales de los recién nacidos en Cantabria en 2024

Durante el ano 2024 se registraron en el Programa de Cribado Neonatal
de Enfermedades Congénitas en Prueba de Taldn (anteriormente
conocido como Programa de Cribado Neonatal de Enfermedades
Endocrino-Metabdlicas!) un total de 3.030 recién nacidos vivos?, de los
cuales 3.024 nacieron en Cantabiria. Esta cifra supone un ligero aumento
(1,92%) en el nUmero de nacimientos respecto al ano 2023. Las tasas de
natalidad en Cantabria contindan en niveles muy bajos, como puede
apreciarse en el grafico 1, que muestra la evolucién en el nUmero de
nacimientos y de cribados en los Ultimos diez anos.

Grafico 1. Evoluciéon del nimero de recién nacidos cribados en Cantabria 2015-24 (1)
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(1) A partir de 2019, esta cifra hace referencia al nimero de RN en los que se ha iniciado el cribado.

Del total de ninas y ninos registrados en el programa, 5 quedan excluidos
del cribado por fallecimiento antes de las 48 horas de vida y por tanto
antes de iniciar el cribado. Otfros dos RN fueron trasladados a hospitales
de fuera de la comunidad en las primeras 48 horas de vida. Una nina y
dos ninos registrados en el programa informdatico nacieron fuera de
Cantabriay la prueba de taldon se realizd en sus respectivos hospitales de
nacimiento. De seis ninos y ninas que residen en Cantabria pero nacieron
fuera de la comunidad, en cuatro se realizaron pruebas de cribado,
aunque dos de ellos habian superado el mes de vida cuando se les tomo

! La Ponencia de Cribado Poblacional del Ministerio de Sanidad acordé en su reunién de octubre de
2024 cambiar la denominacion del programa —decision que fue ratificada por la Comision de Salud
Publica en su reunion de noviembre de 2024-, al considerar, entre otras cuestiones, que no todas las
enfermedades que se pueden detectar con la prueba del taldn pueden clasificarse como metabdlicas o
como endocrinoldgicas.

2 Es de esperar que se produzcan diferencias entre el nimero de nacidos y el nimero de registrados en la
comunidad autdonoma. Esta diferencia es debida a los nifios y nifias residentes en Cantabria que nacieron
fuera de la comunidad autéonoma y a los que nacieron en Cantabria y se han registrado en otras
comunidades.



la muestra, por lo que no se incluyen en el programa de cribado. Por
Ultimo, un nino no participd en el programa, con lo que el nUmero de
recién nacidos cribados fue de 3.021, un 1,92% mds que en 2023.

En cuanto al lugar de nacimiento, los recién nacidos en Cantabria en
2024 se distribuyen segun la tabla 1: 2.640 (87,27%) nacieron en el Hospital
Universitario Marqués de Valdecilla (HUMV), lo que supone un 3,81% mds
que en 2023; 279 (9.21%) en el Hospital Comarcal de Laredo, un 1,06%
menos; 102 (3,36%) en la Clinica Mompia, donde el nUmero de
nacimientos disminuyd un 25% respecto al ano anterior; y 3 en el
domicilio familiar (0,13%), 3 menos que en el ano 2023.

Tabla 1. Distribucion de los nacidos en 2024 segun lugar de nacimiento

. Ndmero de o Variacion respecto
Lugar de nacimiento .. % ~ .
nacimientos al afio anterior
Hospital Universitario Marqués de Valdecilla 2.640 87,27 13,81%
Hospital Comarcal de Laredo 279 9,21 11,06%
Clinica Mompia 102 3,36 | 25%
Domicilio 3 0,09 1 50%

Perfil de los recién nacidos inscritos en el programa de cribado

Del numero total de RN inscritos en el programa —-nUmero de RN vivos en
Cantabria mds los nacidos fuera de Cantabria que residen en la
comunidad, que en total son 3.030- 1.539 (50,79%) fueron ninos y 1.491
(49,21%) ninas (grafico 2).

Grafico 2. Distribucién de los RN segun el sexo

ninas 49,21%

El grafico 3 muestra la distribuciéon de los RN en funcidn de las semanas
de gestacion en el momento del nacimiento. Se observa que el 94,31%
de los RN (2.853) nacieron con una edad gestacional de entre 37 y 42
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semanas; el 4,82% (146) fueron prematuros entre 33-36 semanas de
gestacion y el 0,85% (26) fueron menores de 33 semanas (grandes
prematuros).

Grafico 3. Distribucidn de los RN segtin las semanas de gestacién (n=3.025)
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El 93,34% de los ninos y ninas tfenian, en el momento del nacimiento, un
peso por encima de los 2.500 gramos y solo presentaron bajos pesos el
6.65%, de los cuales 19 (un 0,62% del total de RN) estuvieron por debajo
de los 1.500 gramos (grdfico 4).

Grafico 4. Distribucién de los RN segun el peso al nacimiento (n=3.022)
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A efectos de cribado, los RN por debajo de 1.500 gramos de peso y/o
menores de 33 semanas de edad gestacional se consideran grandes
prematuros, lo que implica que es necesaria una repeticion de la prueba
a los 15 dias de vida para volver a cribar el HC y la HSC.

En cuanto al tipo de parto, un ano mds, los porcentajes de partos
vaginales y cesdreas son muy diferentes segun se trate de hospitales del
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dmbito publico o privado. La proporcidbn de cesdreas en las
maternidades del Servicio Cantabro de Salud (SCS) es de un 23,98%, lo
que supone un aumento de 6 puntos respecto a 2023. En el Hospital
Mompia, el porcentaje de cesdreas disminuyd en comparacion con el
ano anterior: fue del 34,31%, frente al 58,09% (tabla 2 y grdfico 5).

Tabla 2. Distribucion de RN por tipo de parto y hospital de nacimiento

Parto vaginal Parto por cesarea
Lugar de nacimiento N° recién nacidos
Numero Porcentaje Numero Porcentaje
HUM. Valdecilla 2.640 2.123 80,41% 517 19,58%
H. Laredo 279 220 78,85% 59 21,14%
C. Mompia 102 67 65,68% 35 34,31%

Domicilio 3 100% 0

3 0%
SO | soas | aan | ert | 6w | 0% |

Grafico 5. Distribucion de los RN por tipo de parto por hospitales y en el global de
la comunidad auténoma
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Evaluaciéon del programa en el afio 2024

La evaluacion del Programa de Cribado Neonatal de Enfermedades
Endocrino-Metabdlicas permite medir la calidad de las intervenciones y
detectar dreas de mejora. Se realiza a fravés de indicadores que
permiten valorar las distintas fases del proceso de cribado mediante la
comparacion con objetivos estdndar, para los que se establece un nivel
aceptable y un nivel 6ptimo.

Indicadores de proceso

Fase preanalitica

1. Cobertura del programa. Se refiere a la participacion de los recién
nacidos (poblacion diana) en el cribado. El objetivo es de 299% para un
nivel aceptable y de 299,5% para un nivel éptimo.

Del total de RN vivos, ocho quedaron excluidos del cribado por diversos
motivos, con lo que el nUmero de neonatos cribados en 2024 fue de
3.021, un 1,92% mdas que en 2023. Por tanto, la participacion en el
programa fue del 99,96%.

Ademds, se realizd cribado a cuatro de los cinco ninos que nacieron
fuera de Cantabria pero residen en la comunidad autbnoma. En dos de
estos casos, las pruebas se hicieron una vez superado el mes de vida, por
lo que no se consideran dentro del programa.

Entre los recién nacidos en Cantabria se encuentran 43 ninos y ninas con
el domicilio familiar en otras provincias -tabla 3-, a los que también se les
realizaron las pruebas de cribado, ya que el PDPEEM es universal.

Tabla 3. Nimero de RN cribados

segun provincia de residencia

Cantabria 2.978

Otras provincias 43
Palencia 17
Madrid 9
Vizcaya 5
Asturias 4
Burgos 3
Salamanca b)
Barcelona 1
Girona 1
Valencia 1

2. Intervalo de tiempo (expresado en horas de vida del neonato) entre la
fecha de nacimiento (FN) y la fecha de exiracciéon o toma de la muestra
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(FTM). Los objetivos en este caso son 295% entre 24 y 72 horas como
intervalo aceptable y 299% entre 24 y 72 horas como intervalo éptimo.

Para realizar el cribado de las enfermedades incluidas en el programa se
efectlUa una Unica extraccion entre las 24 y las 72 horas de vida del
recién nacido. El ano pasado, el 99,80% de las muestras se tomaron antes
de las 72 horas de vida, por lo que este valor se mantiene en un nivel
optimo.

La toma de muestras de sangre de taldén a los recién nacidos en 2024 se
realizd en los tres hospitales de Cantabria donde el ano pasado se
atendian partos: Hospital Mompia'!, Hospital Comarcal de Laredo y
Hospital Universitario Marqués de Valdecilla.

3. Intervalo de tiempo (expresado en dias de vida del RN) entre la fecha
de toma de muestra (FTM) y la fecha de entrada en el laboratorio (FEL).
El objetivo para un nivel aceptable es del 95% <4 dias y para un nivel
optimo del 95% <3 dias y 99% <4 diacs.

En 2024, el intervalo entre la fecha de toma de muestra y la fecha de
enfrada en el laboratorio fue de 5 dias en el 95% de los casos.

Este indicador se mantiene fuera del rango considerado como
aceptable, debido a la necesidad de enviar las muestras diariomente al
Pais Vasco. En el cdlculo de este indicador se incluye el traslado desde
los hospitales a la UCG, que se hace diariamente de lunes a viernes, de
las muestras tomadas el dia anterior, y el traslado posterior al laboratorio,
a donde llegan un dia mds tarde. El fransporte lo realiza una empresa de
mensajeria que recoge las muestras a Ultima hora de la manana en la
Consejeria de Salud y las entrega en el Laboratorio de Salud Publica de
Derio/Zamudio (Vizcaya) al dia siguiente. Debido a las condiciones y las
circunstancias del contrato con dicha empresa, el margen para mejorar
este indicador es muy estrecho, si bien hay que senalar que este factor
no tiene repercusion alguna en el cumplimiento de los objetivos de las
fases siguientes.

4. Porcentaje de repeticion por primera muestra no vdlida entre el total
de muestras recibidas. Este indicador hace referencia a la calidad de
las extracciones que se realizan en las maternidades. El objetivo para un
nivel aceptable es que el porcentaje de muestras no vdalidas sea <2% y
para un nivel 6ptimo <0,5%.

El porcentaje de repeticion de primeras muestras no vdlidas en 2024 fue
del 0,23%, por debajo del valor establecido como éptimo. Este dato es
muy satisfactorio, ya que solo se realiza una toma de muestra para todas

1 El Hospital Mompia mantuvo abierta el Area de Partos hasta el 31 de diciembre de 2024. Desde el 1 de
enero de 2025, solo los hospitales Marqués de Valdecilla y Comarcal de Laredo, ambos del Servicio
Cantabro de Salud, atienden partos y nacimientos en Cantabria.
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las determinaciones y por tanto la exigencia a la hora de hacer la
extraccion es mayor. Una cifra tan baja de muestras no validas implica,
por tanto, una buena calidad de las extracciones por parte del personal
de enfermeria de las maternidades de Cantabria.

Fase analitica

5. Intervalo de tiempo entre la recepciéon de la muestra en el laboratorio
de cribado (FEL) hasta la emision del resultado (F1R). El objetivo para un
nivel aceptable es 95% <4 dias y para un nivel 6ptimo, P95 <3 dias y P99
<4 dias.

En 2024, el 95% de los primeros resultados de cribado se obtuvieron en 3
dias, porlo que este valor se encuentra en un nivel 6ptimo, lo que indica
una alta calidad del tfrabajo del laboratorio. Si se valora el percentil 99,
este fue de 7 dias.

6. Porcentaje de repeticion de muestra por resultado dudoso, por
enfermedad cribada, independientemente de la enfermedad de que se
frate, para obtener un resultado éptimo. Se considera como porcentaje
aceptable <2% por cada enfermedad y como porcentaje optimo <1%
por cada enfermedad.

Tabla 4. Porcentaje de repeticidon de muestras por resultado

dudoso (1), por enfermedad

porcentaje de repeticion de muestra

enfermedad
nivel aceptable: <2% nivel éptimo: <1%
Hipotiroidismo congénito 1,35%
Fibrosis quistica 1,25%
Fenilcetonuria / Hiperfenilalaninemia 0,03%
MCADD 0,06%
LCHADD 0,23%

Acidemia glutarica tipo |

Déficit de biotinidasa 0,03%
Homocistinuria 0,06%
Enf. orina olor jarabe de arce 0,06%
Acidemia isovalérica 0,03%

Anemia falciforme

Hiperplasia suprarrenal congénita 0,06%
Tirosinemia tipo | 0,03%

Acidemia propidnica (2)

. . . o 1,08%
Acidemia metilmaldnica (2) !

(1)  Se considera N=3.021, que es el nimero de RN a los que se tomé primera muestra antes de las 72 horas de vida,
independientemente de si se completd el cribado o no. Los nifios cribados para AP/AMM fueron 738.

(2)  Durante el proceso de cribado, los marcadores de acidemia propidnica y acidemias metilmalénicas son comunes, por lo que no se
puede distinguir entre ambas. La diferencia entre ellas se establece en la fase de diagnéstico en la consulta de Metabolismo infantil
del HUMV.
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En 2024 se cumple el objetivo éptimo en todos los casos, excepto en el
hipotiroidismo congénito y la fibrosis quistica, que, con un 1,35% y un
1,25% respectivamente de repeticiones por resultado dudoso, se situan
en un nivel aceptable (tabla 4). En el caso de la
FQ, esto se explica porque en Cantabria, ante un primer resultado
alterado, es necesario esperar a los 24-28 dias de vida para extraer la
segunda muestra en el RN.

También fue superior el porcentaje de repeticiones necesarias para el
cribado de acidemia propidnica y acidemias mefiimaldnicas (forma
aislada y forma combinada con homocistinuria). La fase de cribado de
estas fres enfermedades se realiza con cuatro marcadores comunes, por
lo que no es posible diferenciarlas hasta la fase de diagndstico en la
consulta de Metabolismo infantil del Hospital Universitario Marqués de
Valdecilla.

Fase postanalitica

7. Intervalo de tiempo entre la fecha de nacimiento (FN) y la obtencion
del resultado definitivo por parte del laboratorio (FDL). El objetivo es
cumplir el intervalo de 10 dias de vida del recién nacido en 295% de los
casos para alcanzar un nivel aceptable y en 299% para un nivel 6ptimo
cuando el andlisis se hace de la primera muestra valida.

En 2024, el 95% de los resultados definitivos por parte del laboratorio,
sobre una primera muestra vdlida, se obtuvieron en 8-9 dias desde el
nacimiento, lo que situa este valor dentro del objetivo marcado.

Cuando es precisa una segunda muestra para confirmar los resultados
de marcadores alterados, el intervalo entre la FN y la FDL debe ser de 20
dias en el 95% de casos para un nivel aceptable y en el 99% de casos
para un nivel optimo. La necesidad de repeticion es mayor para el
cribado del hipotiroidismo congénito vy la fibrosis quistica. En la primera
de estas enfermedades, el diagndstico de laboratorio definitivo (sobre
una segunda muestra) se obtuvo antes de los 19 dias de vida en el 99%
de los casos, mientras que en la fibrosis quistica el intervalo estuvo por
encima de los 28 dias, lo que constituye un nivel aceptable cuando se
requiere una segunda muestra, por la razon explicada anteriormente.

8. Intervalo de tiempo (contado en dias laborables) entre el resultado del
cribado alterado (FDL) y la derivacion para valoracién y diagnéstico a
la unidad especiadlizada correspondiente (FRUDTS). El intervalo
considerado aceptable/optimo es <24 horas laborables en el 100% de
los casos de cribado positivo.

La notificacion de los casos con cribado positivo confirmado la realiza la
Unidad Central de Gestidon siempre por via telefénica, tanto a los

1



padres/tutores del recién nacido como a la unidad clinica, en este caso
para obtener cita. Ambos frdmites se realizan el mismo dia de la
obtencidon del resultado, es decir, se cumple el objetivo propuesto de 24
horas laborables. Ademds, en la mayoria de los casos, la cita en la
unidad clinica se fija dentro de las 24 horas laborables siguientes.

9. Intervalo de tiempo entre el resultado de cribado alterado (FDL) y la
derivacion del RN a la unidad clinica para tratamiento y seguimiento
(FRUDTS). El infervalo considerado aceptable/optimo es <24 horas
laborables en el 100% de los casos de cribado positivo.

Ambos trdmites se realizan el mismo dia de la obtencidn del resultado en
el 99% de los casos, es decir, se cumple el objetivo de 24 horas
laborables.
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Resultados del Programa de Cribado Neonatal de Enfermedades
Congénitas en Prueba de Taldn 2024

Casos detectados

Durante el ano 2024 se detectaron cuatro casos de recién nacidos con
alguna de las alteraciones endocrino-metabdlicas incluidas entre las
enfermedades objeto de cribado en Cantabria (tabla 5).

Tabla 5. Casos detectados y tasa de deteccion por enfermedad

. . numero de casos tasa de deteccion
emifEmEE R Gl d Eiltme detectados (n° casos/n° cribados) (1)
Hipotiroidismo congénito 2 2/3.021

Fibrosis quistica 0
Déficit de biotinidasa 0
0

Fenilcetonuria

MCADD 1 1/3.021
LCHADD 0
Acidemia glutarica | 0

1caso/

1/3.021
22 portadores 5

Anemia falciforme

Homocistinuria

Enf. Orina jarabe de arce
Acidemia isovalérica
Tirosinemia tipo |

Acidemia propidnica

o O © O O ©

Acidemias metilmaldnicas

(1)  Se considera N=3.021, que es el nimero de RN a los que se tomé primera muestra antes de las 72 horas de vida,
independientemente de si se complet6 el cribado 0 no, excepto para acidemia propidnica, acidemias metilmalonicas y
tirosinemia, para las cuales N=738.

Hipotiroidismo congénito

El hipotiroidismo congénito es la enfermedad endocrina mas frecuente
en pediatria y la primera causa de discapacidad intelectual prevenible.
Cursa con una deficiencia de hormonas tiroideas, que son
fundamentales para el desarrollo del sistema nervioso central y el
crecimiento dseo y muscular, asi como para mantener la temperatura y
el metabolismo corporal. Sin niveles adecuados de estas hormonas, el
desarrollo fisico e intelectual se ve seriamente afectado.

El cribado del hipotiroidismo congénito se realiza mediante la
determinacién de la hormona estimulante de la tiroides (TSH) vy la tiroxina
total (T4) por fluoroinmunoensayo (DELFIA).
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Durante el ano 2024 se detectaron dos casos de hipotiroidismo
congénito. Tras las pruebas complementarias (pruebas de laboratorio y
pruebas de imagen -ecografia y gammagrafia de tiroides-), uno de ellos
fue diagnosticado de agenesia tiroidea y el otro de tiroides ectopica. La
primera consulta en Endocrinologia pedidtrica del HUMV se citdé en
ambos casos cuando los bebés tenian 5 y 6 dias de vida y en ambos
casos se pautd fratamiento con hormona tiroidea y controles periddicos
antes, incluso, de tener la confirmacion del laboratorio con la segunda
muestra.

Ademas, las alteraciones en las pruebas de cribado permitieron detectar
un caso de hipertirotropinemia (aumento de la hormona estimulante de
la tiroides). Se clasificd como probablemente transitoria y se pautd
tratamiento. En otro RN la alteracion de las pruebas de cribado permitiod
diagnosticar un déficit de proteina fijadora de tiroxina e indicar el
seguimiento del caso en consulta.

Deficiencia de acil-coenzima A deshidrogenasa de cadena media

La MCADD es un error congénito del metabolismo de los dcidos grasos
de cadena media que se frasmite de forma autosdémica recesiva. Como
consecuencia de la falta del enzima acil-CoA-deshidrogenasa, se
produce un acumulo de dacidos grasos y de sus derivados conjugados,
acilcarnitinas y acilglicinas, en sangre y orina, lo que da lugar a graves
problemas fisiopatoldgicos, un déficit de energia y una acumulacion de
moléculas toxicas. La clinica aparece en situaciones de
descompensacion metabdlica, cuando hay un aumento de las
necesidades energéticas o disminuye el aporte alimenticio (que suele
darse conjuntamente): hipoglucemia hipocetdsica, hipotonia, letargia,
vomitos, convulsiones, coma. Sin un diagndstico y un fratamiento, las
crisis pueden progresar rdpidamente a coma vy fallecimiento. La
presentacion de los primeros sinftomas suele ocurrir pasado el periodo
neonatal, durante el primer ano de vida. Este frastorno estd asociado
con alto riesgo de morbilidad y mortalidad infantil.

El cribado de MCADD se lleva a cabo con la determinacidon de
octanoilcarnitina (C8, que debe ser < 0,3 umol/mil) sola o en asociacion
con ofras (Cé, C10, C16) mediante espectrometria de masas en tdndem
(MS/MS) en las muestras de sangre en papel extraidas a las 48-72 horas
de vida del RN.

El caso de MCADD detectado en 2024 se derivd, cuando el bebé tenia
7 dias de vida, a la Unidad de Metabolismo del Servicio de Pediatria del
HUMYV, donde se le pidid estudio genético: se encontrd la variante ¢.985A
> G, que confiimod el diagndstico. El tfratamiento, que se inicid a los 10
dias de vida, incluye férmulas lacteas especiales (Fantomalt) vy
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suplementos de carnitina 200 mgr al dia, junto con la recomendacion de
evitar: ayunos superiores a é horas, alimentos ricos en grasas de cadena
media y aceite de coco. En caso de ayuno prolongado o enfermedad
infercurrente deberd acudir al hospital para garantizar aportes de
energia en forma de hidratos de carbono como dextrosa y queda
contraindicado el uso de féormulas con suplementos con MCT.

Anemia falciforme

La anemia falciforme o drepanocitosis es una enfermedad hereditaria
de los eritrocitos que se frasmite de forma autosdmica recesiva. Presenta
un claro patréon étnico: las poblaciones con mayor prevalencia de la
enfermedad son el Africa subsahariana y América del Sur. Se caracteriza
por la presencia de hemoglobina andmala en los gldbulos rojos, que
adquieren forma de hoz. Al nacimiento es asinftomdtica y los primeros
sinfomas aparecen hacia los 4-6 meses de vida, cuando comienzan a
disminuir los niveles de la hemoglobina fetal. Las complicaciones mds
frecuentes son: crisis de dolor vasoclusivo, episodios infecciosos,
accidentes cerebrovasculares, crisis de secuestro esplénico, asma
bronquial, hipertensidon pulmonar, neumonia, insuficiencia respiratoria,
complicaciones visuales, cardiacas, renales y en otros érganos.

El cribado de esta enfermedad se lleva a cabo mediante la separacion
de las distintas variantes de hemoglobina mediante cromatografia
liquida de alta resolucion: patron normal en RN: FA.

A lo largo de 2024 se diagnosticd un caso de anemia falciforme, que el
estudio genético permitié clasificar como enfermedad de células
falciformes homocigota SS + alfa talasemia heterocigota. El tratamiento
antibiético con penicilina benzatina como profilaxis de infecciones se
inicid a la edad de 1,5 meses de vida y se mantendrd al menos hasta los
cinco anos. Posteriormente, al 9° mes de vida, se anadié administracion
de hidroxiurea, un medicamento que confribuye a evitar la formacion
de eritrocitos falciformes y con ello la anemia y las crisis dolorosas.

Por ofra parte, dado que la técnica empleada para el cribado de
anemia falciforme permite detectar el estado de portador, en 2024 se
encontraron 22 portadores: 17 con fenotipo FAS y 5 con fenotipo FAC. En
otro caso se encontrd fenotipo FAD, que no se incluye entre los posibles
diagndsticos de anemia falciforme ni de portadores en este programa.

Todos los portadores fueron citados a la consulta de Hematologia del
HUMV, donde el seguimiento de los pacientes detectados con anemia
falciforme se lleva a cabo segin el protocolo consensuado vy
establecido por la Sociedad Espanola de Oncologia y Hematologia
Pedidtrica, y donde se realiza el estudio genético de los portadores y sus
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padres para incluirlo en sus historias clinicas, con el fin de poder realizar
un consejo genético.

Tasas de incidencia histdricas del programa de Cantabria

El nUmero de casos y la incidencia de las distintas enfermedades
incluidas en el cribado neonatal desde su puesta en marcha en 1981 se
muestra en la tabla 6, en la que se especifican: el nUmero de RN cribados
y el nimero y la incidencia de casos enconfrados para cada
enfermedad.

Tabla 6. Numero de casos e incidencia encontrados de cada enfermedad en el periodo 1981-2024

enfermedad cribada Pec:g:z:e crig;:oNs @ incidencia tedrica (2) n°casos incidencia real

Hipotiroidismo congénito 1981-2024 192.448 1/3.000 92 1/2.091
Hiperplasia suprarrenal congénita 2023-2024 3.191 1/15.000 0

Fibrosis quistica 2012-2024 49.840 1/3.500-4.000 14 1/3.560
Fenilcetonuria 1981-2024 192.448 1/8.400 13 1/14.803
MCADD 2016-2024 30.858 1/23.400 1 1/30.858
LCHADD 2016-2024 30.858 1/198.555 0

Acidemia glutarica tipo | 2016-2024 30.858 1/85.000 0

Déficit de biotinidasa 2019-2024 18.016 1/27.000-60.000 2 1/9.008
Anemia falciforme 2016-2024 30.858 1/5.570 3 1/10.286
Homocistinuria 2022-2024 9.192 1/85.094 0

Enf. Orina jarabe de arce 2022-2024 9.192 1/120.000 0

Acidemia isovalérica 2022-2024 9.192 1/60.000-550.000 0

Tirosinemia tipo | 2024-2024 738 1/120.000 0

Acidemia propidnica 2024-2024 738 1/100.000-250.000 0

Acidemias metilmaldnicas 2024-2024 738 1/80.000 0

(1) A partir de octubre de 2024 se inici6 el cribado de tres nuevas enfermedades (tirosinemia tipo |, acidemia propidnica y acidemias
metilmalénicas —aislada y combinada con homocistinuria- para todos los nacidos desde el 30 de septiembre de 2024.

(2) Las incidencias se han tomado de estudios e informes muy diversos pertenecientes a poblaciones de distintos paises y zonas del mundo,
incluso de diferentes regiones de un mismo pais.
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Otras actividades de la Unidad Central de Gestion

Participacion en el Sistema de Informacion del Programa Poblacional de
Cribado Neonatal del Sistema Nacional de Salud (SICN)

El Sistemma de Informacion del Programa de Cribado Neonatal del
Sistema Nacional de Salud tiene como finalidad recoger y gestionar los
datos que permiten la evaluacion de los objetivos e indicadores de
calidad del programa de cribado neonatal de enfermedades
endocrino-metabdlicas aprobados por el Consejo Interterritorial del
Sistema Nacional de Salud (CISNS) en 2013.

El CISNS aprobd en diciembre de ese ano los objetivos y requisitos de
calidad del Programa de Cribado Neonatal de Enfermedades
Endocrino-Metabdlicas del SNS, para poder analizar y evaluar la
sifuacion del programa y establecer planes de mejora para alcanzar el
nivel Optimo de eficiencia.

Los objetivos del SICN son: readlizar un correcto seguimiento del
programa; constituir la fuente oficial de informacion; establecer los datos
e indicadores que permitiradn la medicion de los objetivos de calidad del
programa; y facilitar la puesta en comun de informacion.

El funcionamiento del SICN se articula en torno a una aplicacidén web
desarrollada por el Ministerio de Sanidad, de uso privado con acceso
mediante certificado electronico. Las CCAA e INGESA son las fuentes de
informacioén que facilitan los datos con periodicidad anual.

Cantabria aporta esta informacidén anualmente, tanto la que se refiere
a los indicadores a nivel general como la de los indicadores especificos
de cada enfermedad.

Ademds, Cantabria participa en el grupo de trabajo del SICN, que
depende de la Ponencia de Cribados Poblacionales de la Comision de
Salud Publicay cuyos informes se presentan cada ano a dicha ponencia
para su discusion y aprobacion.

Asistencia a reuniones y cursos y actividad docente

+ Asistencia a las reuniones presenciales de la Ponencia de Cribado
Poblacional del Sistema Nacional de Salud, celebradas el 13 de
marzo y el 26 de noviembre en el Ministerio de Sanidad y la de
cardcter virtual celebrada el 29 de octubre, asi como a las
reuniones de los distintos grupos de trabajo que se forman en el
marco de dicha ponencia. La Ponencia de Cribado Poblacional
del SNS es un organo dependiente de la Comision de Salud
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PUblica que tiene como objetivo general aportar una opiniéon
experta, imparcial y transparente en politica sanitaria sobre
programas de cribado, promoviendo la coordinacion de éstos en
el marco del SNS y los avances en la calidad y en la
homogeneizacion de los programas implantados. Como objetivos
especificos tiene: elaborar y consensuar recomendaciones,
basadas en la evidencia, sobre la politica de cribados; establecer
protocolos consensuados; evaluar los resultados y la calidad de los
programas; velar por los aspectos étficos y sociales en las
propuestas y recomendaciones, asi como por los econdmicos y de
coste-oportunidad.

Participaciéon en las actividades docentes dirigidas a los médicos
internos residentes (MIR) de la especialidad de Medicina
Preventiva y de enfermeras internas residentes (EIR) que rotan por
el Servicio de Salud Publica durante su periodo de formacion.

Sesion de marzo de 2024 sobre cribados neonatales para los
alumnos del Master en Direccion y Gestion de Servicios Sanitarios
(MADGS) de la Universidad de Cantabiria.

Colaboracion con las consultas de Pediatria del Servicio Cantabro de
Salud y otros organismos

La Unidad Central de Gestion (UCG) colabora con la consulta de
Metabolismo del Servicio de Pediatria del Hospital Universitario
Marqués de Valdecilla (HUMV) en el seguimiento de los pacientes
diagnosticados de algunas enfermedades metabdlicas, sobre
todo fenilcetonuria e hiperfenilalaninemia. Este seguimiento se
realiza mediante la determinacién del nivel de fenilalanina (Phe) y
tyrosina (Tyr) en sangre. La UCG participa recibiendo las muestras
de sangre de los pacientes en seguimiento y envidndolas al
Laboratorio de Salud Publica del Pais Vasco y posteriormente
comunicando los resultados a la consulta de Pediatria. Durante el
ano 2024 se readlizaron un ftfotal de 55 seguimientos
correspondientes a 14 pacientes.

La Unidad Central de Gestion (UCG) colabora con el Centro de
Atencion a la Dependencia de Sierrallana en el seguimiento de
tres residentes diagnosticados de fenilcetonuria en la edad adulta.
Este seguimiento se realiza mediante la determinacion del nivel de
fenilalanina (Phe) y tyrosina (Tyr) en sangre. La UCG participa en
dicho seguimiento recibiendo las muestras de sangre vy
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envidndolas al Laboratorio de Salud Publica del Pais Vasco vy
posteriormente comunicando los resultados al CAD.

Cesion de muesiras de sangre procedentes del programa de
cribado neonatal al Servicio de Pediatria del HUMV para descartar
la presencia de determinados virus al nacimiento en pacientes
diagnosticados de enfermedades causadas por estos agentes y
otros marcadores patologicos. A peticion de especialistas de
Neurologia y Nefrologia y Metabolismo se recuperaron 2 muestras
con este fin.

Pruebas redlizadas a bebés nacidos fuera de Cantabria. El
programa realizd también las pruebas de cribado a cuatro
nacidos fuera de Cantabria, bien porque no se habian realizado
en su lugar de nacimiento o por no constar en sus historias clinicas
que el cribado readlizado en su lugar de nacimiento se
correspondiera con el programa de Cantabria, que es la
comunidad de residencia permanente. En dos de estos casos el
cribado se realizd superado el mes de vida, por lo que no se
incluyen en el programa de Cantabria.
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ANEXO 1. DATOS GLOBALES PROGRAMA CRIBADO NEONATAL DE ENFERMEDADES

CONGENITAS EN PRUEBA DE TALON 2024

NuUmero de nacidos vivos en Cantabria
Numero de recién nacidos fallecidos antes de 48 horas de vida

Numero recién nacidos trasladados a hospitales fuera de Cantabria
antes de las 48 horas de vida

Numero de recién nacidos fuera de la comunidad auténoma a los que
se realiza cribado en Cantabria antes del mes de vida

Poblacidn elegible

Numero de recién nacidos que rechazan participar en el programa
Numero de recién nacidos en los que se inician pruebas de cribado
Participacion

Numero de recién nacidos a los que se realizan pruebas de cribado
fuera de programa

Numero total de recién nacidos a los que se realizan pruebas de
cribado = Nimero de muestras tomadas para cribado inicial

NuUmero de recién nacidos fuera de Cantabria residentes en la
comunidad autéonoma

NuUmero total de recién nacidos inscritos en el sistema de informacion

Numero de repeticiones por resultado dudoso, por prematuridad y/o
por bajo peso

Numero [ porcentaje de muestras no validas

Numero total de muestras tomadas y enviadas al laboratorio dentro
del programa de cribado (aprox.)

Numero de recién nacidos derivados a consultas para diagndstico por
cribado positivo

Falsos positivos

Numero de recién nacidos diagnosticados como enfermos o
portadores
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3.019

3.018
99,97%

3.020

3.030
144
710,23%

3.171

36
10
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