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QUERIDOS PADRES:

Estan ustedes esperando o acaban de celebrar el nacimiento de su hijo, y quieren verle crecer con salud.
Este pliego informativo les informara sobre la prueba de rastreo conocida como screening para neonatos
consistente en un examen preventivo que se efectia algunos dias después del nacimiento de su hijo. ¢Por
qué se realizan pruebas de reconocimiento temprano? La mayoria de los nifios vienen sanos al mundo,
pero hay excepciones. Aproximadamente uno de cada 1000 recién nacidos tiene en riesgo su salud a
causa de un raro trastorno congénito del metabolismo y de la funcion de algin 6rgano (por ejemplo un
trastorno auditivo) que no puede apreciarse a través de sintomas externos. En el caso de muchas de estas
enfermedades existen terapias que, de introducirse lo mas pronto posible después del nacimiento, tienen
muy buenas expectativas de evitar o mitigar minusvalias y de impedir fallecimientos.

En este aspecto, el reconocimiento de la capacidad auditiva resulta esencial ya que en caso de un
trastorno auditivo se ve retardada la evolucién del lenguaje, pudiendo llegar éste a no aparecer siquiera.

Participando en este programa de reconocimiento usted contribuira a asegurar la salud de su hijo. No
supone coste alguno para los afiliados a la seguridad social.

¢A QUIEN Y COMO SE REALIZA LA PRUEBA?

Las pruebas de rastreo o screenings se efectlian a lo largo del segundo o tercer dia de vida (36 — 72 horas
después del parto), dado el caso conjuntamente con el segundo andlisis preventivo de su bebé (U 2). Para
la prueba de rastreo hormonal y metabdlico se extraen unas gotitas de sangre (de la vena o del tal6n) que
se dejan caer en la tarjeta de papel filtrante prevista a tal fin y que una vez seca se manda
inmediatamente a un laboratorio de screening o rastreo.

En el laboratorio se analizan inmediatamente a través de métodos especiales y muy sensibles.

Para examinar la capacidad auditiva las sefiales inaudibles que emite el oido interno sano del recién nacido
se miden sin producir el mas minimo dolor, por medio de una sonda introducida por el conducto auditivo
(se trata de las llamadas EOA 6 emisiones otoacdsticas).

¢, QUE ENFERMEDADES SE BUSCAN?

Desde hace mas de 30 afios se vienen realizando en Alemania pruebas de rastreo en recién nacidos.
Durante este tiempo se ha obtenido un buen éxito en la busqueda de hipotireosis neonatal, sindrome
adrenogenital, insuficiencia de biotidinasa, galactosemia y acetonuria fenilica. Estos andlisis se han ido
mejorando notablemente en los Gltimos afios, incluyendose paulatinamente en el estudio otras
enfermedades y trastornos organicos (capacidad auditiva).

De este modo, ahora se abarcan también otros trastornos del metabolismo de las grasas y de las
proteinas. Las enfermedades aparecen descritas una a una al dorso. La prueba de rastreo en recién
nacidos no es un examen genético, lo cual implica que no se realicen andlisis de herencia genética.

¢ QUIEN RECIBE LOS RESULTADOS DE LAS PRUEBAS?

El remitente de la toma de sangre (maternidad, matrona, pediatra) recibe en un plazo de pocos dias el
resultado por escrito con los hallazgos de la prueba de rastreo hormonal y metabdlico. A los padres no se
les informa directamente.

Para ustedes rige el siguiente lema: ninguna noticia = buena noticia.

En caso de haber indicios claros de una enfermedad que se haya de tratar inmediatamente, nosotros se lo
comunicaremos directamente o bien a través de su pediatra 0 matrona. Es conveniente por tanto que en
la tarjeta de la prueba se consigne su nimero de teléfono y las sefias en las que podamos localizarles los
primeros dias después del parto. El resultado de la prueba de rastreo del oido se obtiene inmediatamente
después de efectuarse, siendo el examinador el encargado de darselo a conocer a los padres.

A menudo ustedes ya reciben en el hospital directamente el resultado por escrito; es conveniente que lo
guarden en el cuadernillo de reconocimiento amarillo.

Junto a los resultados, a los padres se les entrega informacién sobre las instituciones en las que se
pueden efectuar pruebas de revision.



Los resultados se transmiten junto con la tarjeta de la prueba de rastreo al centro de screening, lugar
donde se dispondran las medidas necesarias.

¢, QUE INDICA EL RESULTADO DE LA PRUEBA?

El resultado de una prueba de rastreo no llega a ser ain un diagndstico médico, y el requerimiento para
repetir la prueba no significa que el nifio esté enfermo. A veces ocurre simplemente que la sangre tomada
no da de si para realizar todos los andlisis, la extraccion se efectué antes de tiempo y no vale para abarcar
con seguridad todas las enfermedades, o bien el resultado se halla en torno a un valor limite y tiene que
revisarse. También en aquellos casos muy raros en los que el resultado del andlisis indique la existencia de
una enfermedad, el resultado del diagndstico no queda por ello asegurado de una forma definitiva, sino
que tiene que clarificarse a través de otros ensayos médicos.

No se demore ni un instante si le llaman para que repita el andlisis de la prueba de rastreo del
metabolismo, pues lo que més conviene a su hijo es que la situacion se aclare a la mayor brevedad. En el
caso de la prueba de rastreo en el oido hay que llevar a cabo pronto la primera repeticién (el 2° o el 3%
dia), mientras que con los demés 6rganos conviene dar un poco mas de tiempo para que maduren antes
efectuar la revision, de forma que la repeticion tenga lugar algunas semanas mas tarde.

¢ SE PUEDEN CURAR ESTAS ENFERMEDADES?

Todos los defectos metabdlicos y trastornos endocrinos mencionados son congénitos y no pueden por
tanto curarse. Los efectos de los trastornos congénitos si que pueden evitarse o al menos atenuarse si se
inicia a tiempo un tratamiento especial. Los especialistas en el metabolismo y en trastornos hormonales
estan disponibles para asesorar y aconsejar en casos sospechosos o en caso de enfermedad.

Si en la prueba de rastreo del oido tampoco el segundo analisis permite arrojar unos resultados seguros
sobre la capacidad auditiva de su hijo, entonces se determinara con exactitud el umbral de audicion en
una de las clinicas o consultas especializadas indicadas. Este reconocimiento es también absolutamente
indoloro y se realiza durante el suefio.

Si de ello se extrajera como resultado que la capacidad auditiva estuviera limitada, entonces se iniciara
inmediatamente el tratamiento que corresponda. A través de un estimulo temprano se consigue que la
practica totalidad de los nifios con trastorno auditivo tenga buenas posibilidades de tener un desarrollo
normal del habla.

Si usted tiene alguna consulta que hacer sobre el tema de la prueba de rastreo o screening en
recién nacidos, dirfjase a su maternidad, a su pediatra 0 a su matrona.
El equipo de pruebas de rastreo lee desea a ustedes y a su hijo lo mejor para el futuro.

CONDICIONES MARCO IMPORTANTES!:
La participacion en pruebas de rastreo screening es voluntaria. Su conformidad con la prueba se refiere
Unicamente a las enfermedades aqui mencionadas.

También se garantiza la proteccion de los datos: la tarjeta de papel filtrante con la sangre por un lado y
por otro lado la parte que lleva los datos de usted y de su hijo se separan una de la otra después de tres
meses. Y a partir de ese momento sé6lo pueden volver a relacionarse entre si en casos especiales y s6lo
con su consentimiento.

Los resultados de los analisis estan sometidos como es natural al secreto profesional de los médicos. En
caso de que haga falta efectuar pruebas en distintos lugares los laboratorios de screening cotejan los
datos respectivos entre si a fin de asegurar un tratamiento 6ptimo.

Los gastos del analisis de sangre corren a cargo del seguro médico legal; la participacion en la prueba de
rastreo del oido en las instalaciones de obstetricia no suponen en este momento coste adicional alguno ni
para los padres ni para la entidad aseguradora.

La mayoria de los pacientes con seguro privado tampoco tendran que asumir ningun gasto; la entidad que
cubra los gastos o su oficina de prestaciones suplementarias les proporcionara a ustedes una informacién
mas detallada al respecto.



ENFERMEDADES BUSCADAS EN LA PRUEBA DE RASTREO EN RECIEN NACIDOS

Sindrome adrenogenital

Trastorno hormonal por defecto en la corteza adrenal; masculinizacién en mujeres, posible desenlace fatal
en caso de crisis de pérdidas de sal, tratamiento por administracion de hormonas

(Frecuencia: aprox. 1/10.000 neonatos).

Enfermedad del jarabe de arce

Defecto en el catabolismo de los aminoacidos: minusvalia intelectual,
coma, posible desenlace mortal. Tratamiento mediante una dieta especial
(Frecuencia: aprox. 1/200.000 neonatos).

Insuficiencia de biotinidasa

Deficiencia en el metabolismo de la vitamina biotina: alteraciones de la dermis,
crisis metabdlica, minusvalia intelectual. Tratamiento administrando biotina
(Frecuencia: aprox. 1/ 80.000 recién nacidos).

Deficiencia en el metabolismo de carnitina

Deficiencia en el metabolismo de los &cidos grasos: crisis de metabolismo,
coma, posible desenlace mortal. Tratamiento mediante una dieta especial
(Frecuencia: aprox. 1/100.000 recién nacidos).

Galactosemia

Deficiencia en el metabolismo de la lactosa: ceguera,

minusvalia corporal e intelectual, fallo del higado, posible desenlace mortal.
Tratamiento mediante una dieta especial

(Frecuencia: aprox. 1/40.000 recién nacidos).

Aciduria glutérica tipo |

Deficiencia en el catabolismo de los aminoacidos: trastorno de la movilidad permanente,
crisis metabdlicas repentinas. Tratamiento mediante una dieta especial

(Frecuencia: aprox. 1/80.000 recién nacidos)

Hipotiroidismo

Insuficiencia funcional congénita de la glandula tiroidea: grave trastorno

del desarrollo intelectual y corporal. Tratamiento

por administraciéon de hormonas (Frecuencia: aprox. 1/4.000 recién nacidos)

Acidemia isovaleriana

Deficiencia en el catabolismo de los aminoacidos: minusvalia intelectual,

coma, tratamiento mediante una dieta especial y administracion de aminoacidos
(Frecuencia: aprox. 1:50.000 recién nacidos).

LCHAD/VLCAD

Deficiencia en el metabolismo de acidos grasos de cadena larga: crisis metabdlicas,
coma, astenia muscular y miocardiaca,

posible desenlace mortal. Tratamiento mediante una dieta especial,

evitar las fases de hambre. (Frecuencia: aprox. 1/80.000 recién nacidos).

Deficiencia de MCAD

Deficiencia en la obtencion de energia a partir de acidos grasos: crisis metabdlicas,
coma, posible desenlace mortal. Tratamiento

mediante administracion de cartinina, evitar las fases de hambre.

(Frecuencia: aprox. 1:10.000 recién nacidos).

Acetonuria fenilica

Deficiencia en el metabolismo del aminoacido fenilanina:

ataques espasmadicos, espasticidad, minusvalia intelectual. Tratamiento
mediante una dieta especial (Frecuencia: aprox.1/10.000 recién nacidos)

Advertencia:

Aplicando un tratamiento a tiempo no se pueden evitar totalmente las consecuencias patolégicas de todas
las enfermedades mencionadas.

Un tratamiento inmediato hace posible que el nifio afectado tenga un desarrollo normal en la mayoria de
los casos.
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