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Actividad de los centros
de deteccidén precoz
neonatal de errores
congénitos del
metabolismo en Espana
en el periodo 2000-2008

Introduccion

Desde que se inici¢ en Espana el primer Programa de Criba-
do Neonatal (1968) hasta la actualidad, se han producido
numerosos cambios. Las transferencias en materia de salud
publica y el estado de las autonomias permitieron la creacion
de nuevos Centros de Cribado y el desarrollo de nuevos pro-
gramas de deteccién precoz, habiendo llegado en la actuali-
dad (afio 2010) a la existencia de 19 Centros localizados en
16 Comunidades Autonomas (CCAA). Existe un centro por
CCAA, a excepcion de La Rioja, cuyo cribado neonatal se
realiza en la Comunidad de Aragon. En algunas Comunida-
des como Andalucia, Aragdén y Comunidad Valenciana exis-
ten dos Centros. La cobertura nacional del Programa de Cri-
bado Neonatal es del 100% de los recién nacidos.

Los Programas de Cribado Neonatal (PCN) estan dirigidos a
la identificacion presintomatica de determinados estados
genéticos o metabdlicos, mediante el uso de pruebas que
puedan ser aplicadas a toda la poblacién de recién nacidos.
Los PCN estan considerados como una actividad esencial
en el contexto de las actuaciones preventivas en Salud
Publica, cuyo objetivo es la identificacion precoz y el trata-
miento de aquellos individuos afectados, de forma que la
intervencién médica a tiempo evite el dafo neurolégico y
reduzca la morbilidad, mortalidad, asi como las posibles dis-
capacidades asociadas a dichas enfermedades.

Todo PCN debe garantizar el acceso equitativo y universal
de todos los recién nacidos (cobertura del 100%), con la
participacion informada de los padres. Asimismo se debe
garantizar la proteccién de la confidencialidad y la integra-
cioén de unidades de seguimiento que aseguren el tratamien-
to de todas las enfermedades incluidas, como requisitos fun-
damentales para la eficacia del programa en el cumplimiento
de los objetivos y la obtencién de beneficios asociados.

El beneficio principal de un programa de cribado neonatal es
la prevencion de discapacidades asociadas a la enfermedad.
Por ello se recomienda realizar el cribado neonatal de aque-
llas enfermedades en las que se haya demostrado claramen-
te el beneficio de la deteccién precoz para el recién nacido.
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Durante afos, los programas de cribado neonatal han reali-
zado la deteccion precoz de la Fenilcetonuria (PKU) y del
Hipotiroidismo Congénito (HC), unicas enfermedades para
las que existe consenso general para ser incluidas en un
PCN. Los logros obtenidos con la intervencion meédica ade-
cuada y tratamiento precoz, hacen que estos programas
sean considerados como esenciales en salud publica.

En los ultimos afos se han ido incorporando en los progra-
mas de algunas Comunidades la deteccion de otras enfer-
medades, como son la deteccion de Hiperplasia Suprarrenal
Congénita (HSC), la Fibrosis Quistica (FQ), la Enfermedad de
Células Falciforme (ECF), para las que existe evidencia cien-
tifica e informes de las agencias de evaluacion de tecnologia
sanitaria favorables a su incorporacion-3,

En la actualidad son numerosas las tecnologias que se
aplican para la medicion de diversos analitos en sangre
impregnada en papel absorbente. En la ultima década se
ha incrementado el uso de la tecnologia de espectrometria
de masas en tandem (MS/MS), inicialmente aplicada al
diagnéstico de enfermedades metabdlicas hereditarias en
pacientes sintomaticos. Sin embargo, la capacidad de
deteccion de numerosos analitos y el hecho de poder
detectar simultdaneamente diversos trastornos del metabo-
lismo de: 1) aminoacidos, 2) acidos organicos, y 3) beta-
oxidacién de acidos grasos, ha ampliado el espectro de
trastornos metabdlicos susceptibles de inclusion en los
programas de cribado neonatal.

En el momento actual el debate se centra sobre cuales de
los mas de 20 diferentes trastornos, potencialmente identifi-
cables*® por el denominado “cribado neonatal ampliado”,
deberian incluirse en un PCN.

Desde que la Comisién de Errores Congeénitos del Metabolis-
mo de la Sociedad Espafola de Bioquimica Clinica y Patolo-
gia Molecular (SEQC) inici6 su andadura, hasta el afio 2006
en que se constituye la Asociaciéon Espafola de Cribado
Neonatal (AECNE), se ha venido realizando una labor de
coordinacion entre todos los Centros de Cribado existentes
en Espana, de manera que anualmente se realiza la actuali-
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zacion de la actividad realizada en materia de deteccion pre-
coz y su presentacion en la reunién anual de Centros de Cri-
bado, actividad que se lleva a cabo mediante convenio anual
entre el Real Patronato sobre Discapacidad y la Asociacién
Esparfiola de Cribado Neonatal.

El objetivo de este trabajo es presentar los datos nacionales
obtenidos en materia de deteccidon precoz neonatal durante
los afilos 2000 a 2008, como continuacion del trabajo realiza-
dob entre los afios 1996-1999.

Material y métodos

Para la obtenciéon de los datos, se disefid un modelo de
encuesta especifico, el cual consta de dos partes: 1) Datos
generales y 2) Datos individuales de los casos positivos
detectados para todas las patologias.

Anualmente, se envia la encuesta a todos los centros exis-
tentes en Espafa. Los responsables de los centros envian
sus datos a la Asociacion Espafola de Cribado Neonatal
(AECNE), quién se encarga de recoger y procesar la informa-
cion recibida, presentandose ésta en la reunion anual de los
Centros de Cribado Neonatal.

Los datos recogidos se describen a continuacion:

A) Datos generales, en los que se recoge por enfermedad y
estrategia de extraccién de la muestra, los siguientes puntos:

® Numero de niflos analizados para cada enfermedad.

® Edad a la obtencion de la sangre (expresada en dias),
segun estrategia.

® Intervalo entre el dia de la extraccion y la llegada del espé-
cimen al laboratorio.

® Intervalo entre la llegada al laboratorio y la obtencién del
resultado.

® Edad a la obtencién del resultado.
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B) Datos individuales de los casos declarados como positi-
vos, codificados:

® Numero de registro

® Fecha de nacimiento

® Sexo

® Peso al nacer

® Provincia

® Edad del caso a la deteccion

® Valores de los analitos medidos

® Diagnodstico clinico enviado por la Unidad de Seguimiento
correspondiente.

Resultados

Al finalizar el aio 2008, en Espafa la situacion es la
siguiente: 6 CCAA (Galicia, Extremadura, Pais Vasco, Ara-
gon, Murcia, Andalucia y Castilla-La Mancha) han incorpo-
rado a sus programas el “cribado neonatal ampliado”,
mediante espectrometria de masas en tandem (MS/MS). El
numero de enfermedades incluidas en el panel ofertado
varia de unas Comunidades a otras y oscila entre 2
(PKU+MCADD en el Pais Vasco) y 21 enfermedades. Otras
7 Comunidades (Castilla y Ledén, Catalufia, Baleares, Gali-
cia, Extremadura, Aragén y La Rioja), realizan la deteccion
de fibrosis quistica.

De acuerdo al método propuesto, se han recogido los datos
correspondientes a los afnos 2000 al 2008.

La respuesta obtenida a la encuesta por parte de los cen-
tros, alo largo de estos afos, ha sido del 100%.

La tabla 1 recoge las actividades que cada centro realiza en
cuanto a la deteccion de enfermedades que estan incluidas
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en los distintos programas, asi como el tipo de estrategia de
obtencion de la muestra.

Las tablas 2 y 3 recogen el nUmero de recién nacidos anali-
zados por centro, para la deteccién precoz de Hipotiroidismo
Congénito (HC) y Fenilcetonuria (PKU+HFA) entre los afios
2000 y 2008.

En el periodo estudiado, se han analizado 4.102.091 recién
nacidos para la deteccién precoz de Hipotiroidismo Congéni-
to y se han detectado 1.782 casos positivos, de los que
1708 fueron clasificados como Hipotiroidismo Congénito per-
manente, con una incidencia de 1: 2.401. Los 74 casos res-
tantes fueron clasificados como Hipotiroidismo Congénito
transitorio, tal y como se recoge en la tabla 4.

En el mismo periodo, se han analizado 4.074.637 recién naci-
dos para la deteccién precoz de Fenilcetonuria (PKU+HFA) y
se han detectado un total de 601 casos positivos (Incidencia
global de 1:6.779), de los que 230 fueron clasificados como
fenilcetonuria clasica (PKU), lo que representa una incidencia
de 1:17.715 y 368 casos fueron clasificados como hiperfeni-
lalaninemia (HFA), con una incidencia de 1: 11.072 recogido
en la tabla 4. 3 casos fueron clasificados como HFA déficit
de cofactor.

Las figuras 1y 2 recogen los casos detectados para HC y
PKU+HFA de acuerdo al diagndstico clinico.

Las tablas 5y 6 recogen el nUmero de recién nacidos anali-
zados por centro para la deteccién de Hiperplasia Suprarre-
nal Congénita y los casos detectados. En un total de
1.004.096 recién nacidos analizados, se han detectado 83
casos, de los que 40 son formas graves (30 con pérdida sali-
nay 10 virilizante simple), 20 casos sin clasificar y 23 casos
con formas transitorias. La incidencia de la enfermedad
(excluidos las formas transitorias) es de 1:16.734 recién naci-
dos analizados.

Para el déficit de biotinidasa, se han analizado 184.748

recién nacidos y se han detectado 8 casos de los cuales 6
fueron un déficit parcial.
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Las tablas 7 y 8 recogen el numero de recién nacidos anali-
zados por centro para la deteccion de Fibrosis Quistica y el
numero de casos detectados. En un total de 1.207.099 anali-
zados, se han detectado 330 casos, con una incidencia de
1:3.657.

Las tablas 9 y 10 recogen el numero de recién nacidos anali-
zados por centro para la deteccidn precoz de aminoacidopa-
tias en sangre y orina, asi como el numero de casos detecta-
dos. Sobre un total de 1.013.673 recién nacidos analizados,
se han detectado 80 casos con alguna aminoacidopatia, lo
que representa una incidencia de 1 cada 12.671 recién naci-
dos vivos.

En el ano 2001 la Comunidad de Galicia incorpora la tec-
nologia de espectrometria de masas en tandem, ofertando
el cribado ampliado a trastornos del metabolismo de ami-
noacidos, acidos organicos y defectos de la b-oxidacion
de acidos grasos. En 2007 lo incorpora la Comunidad de
Murcia y el Pais Vasco incluyendo este ultimo la deteccién
combinada de PKU y la deficiencia de acil-CoA deshidro-
genasa de cadena media (MCADD). En 2008 incorporan
dicha tecnologia las Comunidades de Extremadura, Anda-
lucia y Castilla-La Mancha. Las tablas 11, 12 y 13 recogen
el numero de recién nacidos analizados por centro y los
casos detectados para MCADD vy otras enfermedades
incluidas. Sobre un total de 357.654 recién nacidos anali-
zados se han detectado 13 casos de MCADD, con una
incidencia de 1:27.511.

En 20083 se incluye en los programas de Madrid y Extrema-
dura la deteccion precoz de la Enfermedad de Células Falci-
forme. Un total de 424.398 recién nacidos han sido analiza-
dos y se han detectado 77 casos con enfermedad de células
falciforme (incidencia 1:5.512) y 1.819 casos portadores de la
enfermedad (1:233).

La figura 3 recoge la media del intervalo de tiempo (expresa-
do en dias) transcurrido entre la fecha de nacimiento y la
fecha de obtencién de la sangre (FN-FM), de acuerdo a la
estrategia de extraccién de sangre (Doble o Unica) a lo largo
de estos anos.
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La figura 4 recoge la edad media en el momento de la detec-
cion (obtencion del resultado) para Hipotiroidismo Congénito
durante los afios 2000-2008.

La figura 5 recoge la edad media en el momento de la detec-
cién (obtencién del resultado) para Fenilcetonuria durante los
afos 2000-2008.

La figura 6 recoge la edad media del recién nacido en el
momento de la deteccién (obtencién del resultado) para
Hiperplasia Suprarrenal durante los afios 2000-2008.

Discusion

Todos los centros llevan a cabo la deteccion precoz de Hipo-
tiroidismo Congénito y de Fenilcetonuria, cuya cobertura,
segun datos del Instituto Nacional de Estadistica, ha oscilado
entre el 99.6 % y 100%.

Algunos centros ofertan en su programa la deteccién de
Hiperplasia Suprarrenal Congénita, como es el caso de los
Centros de Badajoz, Madrid, Talavera, Aragén y Rioja y Cas-
tilla y Leon (iniciado en 2008), lo que representa una cobertu-
ra del 24,47 % de los recién nacidos en Espafa.

El Centro de Santiago de Compostela es el Unico que oferta
la deteccion precoz del déficit de biotinidasa, con una cober-
tura del 4,5 % del total de recién nacidos.

En el afio 20083 iniciaron la deteccién de Fibrosis Quistica los
centros de Extremadura y Galicia. En 2006 lo hizo Aragén, y
en 2007 Murcia, que junto a los centros de Catalufia, Balea-
res y Castilla y Ledn que lo iniciaron en 1999, da una cober-
tura nacional para la deteccién de esta enfermedad del
29,42% de los recién nacidos.

La estrategia para realizar la obtencion de la muestra depen-
de del entorno geografico, de la infraestructura y organiza-
cién de cada centro. En general la obtencion de la muestra
de sangre, se realiza segun las siguientes estrategias:

1.- El 63,15% de los centros realiza una extraccion Unica de
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sangre a partir del 2°-3° dia de vida. Esta muestra es valida
para la deteccion precoz de Hipotiroidismo Congénito, Fenil-
cetonuria y todas aquellas otras actividades que realice el
centro correspondiente.

2.- El 36,84% restante realiza una doble extraccion para la
obtencion de la muestra. Una primera extraccion, se obtiene a
partir de las 48 horas de vida del recién nacido. Sobre esta
muestra se realiza la deteccion precoz de Hipotiroidismo Con-
geénito, Hiperplasia Suprarrenal Congénita, Enfermedad de Célu-
las Falciforme y Fibrosis Quistica. La segunda muestra se obtie-
ne a partir del 5° dia de vida del neonato. Sobre esta sangre
capilar, se realiza la deteccion de Fenilcetonuria (PKU+HFA).

La sangre obtenida segun los protocolos anteriores, se
impregna sobre papel absorbente Whatman 903. La sangre
se deja secar a temperatura ambiente y se envia a los labo-
ratorios de referencia de cada Comunidad, bien por correo
(apartado de correos) o a través de mensajeria, en donde se
realizaran los procedimientos analiticos correspondientes.

Los centros de Galicia, Murcia y Extremadura recogen tam-
bién una muestra de orina impregnada en papel.

La deteccion de Hipotiroidismo Congénito se lleva a cabo
por medicién de tirotropina (TSH) en la sangre desecada en
papel, utilizando procedimientos de inmunoanalisis. En algu-
na Comunidad (Pais Vasco y Cantabria) se realiza también la
medicién de tiroxina total (T4T), en sangre desecada a todos
los recién nacidos de su area de cobertura. Otras Comunida-
des realizan la medicion de T4T como complemento para
aquellos casos en que la TSH sea superior al punto de corte
establecido en cada laboratorio.

La deteccién de la Fenilcetonuria, se lleva a cabo por medi-
cion de fenilalanina (Phe) en sangre desecada en papel, utili-
zando procedimientos de cromatografia, enzimaticos y fluori-
métricos y espectrometria de masas en tandem.

Como se recoge en la tabla 9, los centros de Alicante y

Valencia (hasta 2001), Badajoz, Granada (hasta 2007), Mur-
cia, Santiago de Compostela, Sevilla (HVM) y Talavera, reali-
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zan la deteccion precoz de otras aminoacidopatias en san-
gre, utilizando métodos cromatograficos.

Los centros de Santiago, Badajoz y Murcia recogen una mues-
tra adicional de orina para la detecciéon de aminoacidurias.

La deteccién de Hiperplasia Suprarrenal se lleva a cabo por
medicion de 17-a-hidroxiprogesterona (17-OH-P) en sangre
desecada en papel, utilizando procedimientos de inmunoa-
nalisis.

La deteccidn del déficit de biotinidasa se lleva a cabo por
procedimientos colorimétricos.

Para la deteccion de Fibrosis Quistica, se realiza la medicion

de tripsina inmunoreactiva (IRT), utilizando procedimientos de
inmunoanalis y posterior confirmacion con técnicas de biolo-
gia molecular.

La edad media a la deteccién (obtencion del resultado) para
Hipotiroidismo Congénito en aquellos centros que tienen
estrategia de extraccion Unica de sangre, ha descendido en
el periodo estudiado desde 12,4 dias de vida del neonato en
2000 hasta 10,3 dias en 2008.

La edad media a la deteccion para Hipotiroidismo Congénito
en aquellos centros con estrategia de doble extraccion, ha
descendido también desde 8,0 dias de vida del neonato en
2000 hasta 7,99 dias en 2008.

La edad media a la deteccién de la Fenilcetonuria para aque-
llos centros con estrategia de extraccién Unica desciende
desde 12,4 dias de vida en 2000, hasta 11,3 dias en 2008.

Asi mismo, la media de edad a la deteccién de la Fenilce-
tonuria cuando se utiliza una estrategia de doble extrac-
cion ha descendido desde 15,4 dias de vida en 2000 hasta
13,9 dias en 2008.

Una vez confirmado en el laboratorio la sospecha analitica

de enfermedad, se deriva a las Unidades Clinicas de Segui-
miento establecidas para las diferentes patologias incluidas
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en los diferentes programas de Cribado Neonatal, para su
diagnostico diferencial e inmediato tratamiento.

La Unidad Clinica de Seguimiento, una vez realizado el diag-
nostico, lo comunica al Centro de Deteccion para su informa-
cién y anotacion en la ficha del recién nacido.
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Sin embargo, como muestran las figuras 1y 2, dicha infor-
macion no revierte de manera global a los laboratorios, ya
que hay un numero elevado de casos que en el Centro de
Deteccion quedan como “Sin clasificar” y que se pone de
manifiesto cuando se realiza la encuesta anual.
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TABLA 1
Resumen de las enfermedades incluidas en los programas de Cribado Neonatal
de las Comunidades Auténomas y su estrategia de extracciéon de sangre

Centro
Cobertura Geogréfica 2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008
Alicante
| AC AC A A A A A A A
Atteants 1 | 2 2 2 2 2 2 2
Badajoz ABC
i BcDb | ABcp | AaBp | ABDFH | ABDFH | ABDFH | ABDFH | ABDFH | ABDFH,
1 1 ] 1 1 1 1 1 1
Saicetonn AF AF AF AF AF AF AF AF AF
el 1 1 1 1 1 1 1 1 1
e acossremedetisions | F AF AF AF AF AF AF AF AF
1 ] 1 1 1 1 1 1 1
Bilbao
! AT AT AT AT AT AT AT ATM ATM
Pafs Vasco 1 1 1 1 | | ] 1 |
Granada AC AC AC AC AC AC AC AC
Jaen, Almeria, Granada 2 2 2 2 2 2 2 2 Cerrrado
La Laguna
: A A A A A A A A A
Canarias 1 1 1 1 1 1 1 1 1
Wadrid AB AB AB ABH ABH ABH ABH ABH ABH
Comunidad de Madrid 2 2 2 2 2 2 2 2 2
Malaga
A A A A A A A A A
Metega 2 2 2 2 2 2 2 2 2
Murcla ABCD | ABCD | ACD ACD c.D ACD ACD ACDF! | ACDFI
Murcia y Melilla G Gy AC. C G
1 1 1 ) 1 1 ;| 1
Oviedo
. A A A A A A A A A
Asturias 2 2 2 2 2 2 2 2 2
Pamplona
A A A A A A A A A
Newara 1 ] 1 1 | | 1 1 1
Santander
: AT AT AT AT AT AT AT AT AT
Cswinbim 2 2 2 2 2 2 2 2 2
g::;‘:';ﬂ“ ACDE [ ACDE| [ ACDE| | ACDEIF [ ACDEIF | ACDEIF | ACDELF | ACDEIF | ACDE|F
1 ] 1 1 1 | 1 1 1
Sevilla (H.V.M)
oo, oo cononayseia | AC | AC | ac | ac [ ac [ ac | ac | ac
Provincia E v ¥ L v v : e
Sevilla (HV.R))
/ A A A A A A A A Al
Sevika Caplaly Geula 12 12 12 12 12 12 12 12 12
vl N agc | asc | aBc ABC ABC AB.C ABC AB.C AB.C
1 1 1 1 | | ) 1 1
S AC AC A A A A A A A
Valencia y Castellon 1 1 1 1 1 1 1 1 1
Valladolid
AF AF AF AF AF AF AF AF AF
Castilla Ledn 1 1 1 1 1 1 1 1 1
Zaragoza (HM.S.) A A A AB AB AB AB AB ABF
Huesca, Teruel, Zaragoza 1 1 1 1 1 1 1 1 2
Zaragoza (H.C.U.)
AB AB AB AB AB AB ABF ABF ABF
Sxragoza (14) 1 1 1 1 | | 1 | 1
ﬁ?‘;;““a (HCU) AB AB AB AB AB AB ABE ABF ABF
1 1 1 1 | 1 | | 1

Donde A: Deteccion precoz de Hipotiroidismo Congénito y Fenilcetonuria B: Deteccion precoz de Hiperplasia Suprarrenal Congénita,
C: Deteccion precoz de otras aminoacidopatias en sangre, D: Deteccion precoz en orina de aminoacidurias, E: Deteccion precoz del
déficit de Biotinidasa, F: Deteccion precoz de Fibrosis Quistica, H: Deteccion precoz de Enfermedad de Células Falciforme; T: Tiroxi-
na total (T4T), M: Deteccion por MS/MS de MCADD, I: Deteccion por MS/MS de otras enfermedades metabdlicas hereditarias

1.- Estrategia con extraccion unica. 2.- Estrategia con doble extraccién
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TABLA 2
Numero de recién nacidos analizados por Centro para la deteccién precoz de
Hipotiroidismo Congénito

Anos 2000 - 2008

A fondo

Centro

Cobertura Geogréfica 2000 | 2001 | 2002 | 2003 | 2004 2005 2006 2007 2008

Alicante Sin

prsmins 14943 | 15206 | 16121 | 16970 | 17630 | 18147 18387  [NOWGINNN 21035

Badajoz

e 9750 | 9480 | 10840 | 9553 | 9650 9612 9806 9857 10318

Barcelona

kg 65449 | 65280 | 69031 | 73934 | 77135 | 83440 82438 85837 90178

e 9423 | 9458 | 10426 | 10258 | 10378 | 9677 11547 11852 12665
eares

Bilbao

o - 17920 | 18230 | 18757 | 19936 | 20157 | 20351 20601 21189 21975

Granada

Jaon Almeria, Granada | 21622 | 22021 | 21860 | 23052 | 23446 | 24576 25591 25787 ado

La Laguna

st e 19369 | 19792 | 19564 | 20019 | 20162 | 20508 20894 21057 20882

Madrid

rsesion NIRRT 58261 | 61548 | 65179 | 69031 | 71663 | 71790 74497 77338 82325

;‘}g}:g: 14846 | 15245 | 15534 | 16935 | 16849 | 18632 19180 19561 | 20358

;‘}ﬂr’;{: 15189 | 16013 | 16590 | 17745 | 17928 | 18473 19176 18479 19487

ﬂ:;::’ Los datos de Melilla (2000-2006) estan incluidos en Murcia 1066 1336

Oviedo

ol 6864 | 6901 | 6907 | 7250 | 7382 7544 7630 7942 8308

Pamplona

i 5273 | 5695 | 5834 | 6089 | 6524 6230 6588 6707 7068

Santander

il 4205 | 4143 | 4390 | 4607 | 4777 5013 5020 5179 5625

s o 19067 | 19037 | 19070 | 20150 | 20420 | 20982 | 21270 | 21646 | 23106

Sevilla (H.V.M)

Huelva, Cadiz, Cérdoba | 34591 | 34598 | 34620 | 36347 | 35628 | 52055 54306 54535 ado

y Sevilla Provincia

Sevilla (H.V.R.) errado do errado

Sevila Capital y Ceuta | 11282 | 11214 | 11004 | 12054 | 10864 [ s = 83591

Talavera

et Lo iiaciic 15807 | 15652 | 15927 | 16775 | 17293 | 17850 18893 19739 20956

vaease 26020 | 27417 | 28696 | 30429 | 31216 | 33985 | 34866 52860 | 37308

Valencia y Castellén

Valladolid

e 17698 | 17377 | 17844 | 18395 | 18715 | 19049 19445 19887 21041

Zaragoza (H.M.S.)

Huesca, Teruel, 7867 | 8088 | 8137 | 8538 | 8870 9096 9411 9820 10551

Zaragoza

Zaragoza (H.C.U.)

Zaragoza (1/4) 1987 | 2199 | 2159 | 2484 | 2504 2516 2567 3012 3297

<o b 2270 | 2322 | 2532 | 2854 | 2934 | 3062 | 2845 | 3099 | 3515

TOTAL 399703 | 406916 | 421022 | 443405 | 452125 | 472588 | 484958 | 496449 | 524925
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A fondo

22

TABLA 3

Numero de recién nacidos analizados por Centro para la deteccién precoz de

Fenilcetonuria

Anos 2000-2008

A Socariin 2000 | 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 2006 2007 2008
2;}::;;9 14943 | 15206 | 15936 | 16781 | 17453 | 17756 18221 Ams\:{; W 20632
DAL o750 | 9480 | 10840 | 9553 | 9650 | 9612 9806 9857 | 10318
Bareions 65449 | 65280 | 69031 | 73934 | 77135 | 83440 82438 | 85837 | 90178
Barcelona, Palma de

Mallorca 9423 | 9458 | 10426 | 10258 | 10378 | 9677 11547 11852 | 12665
Baleares

s T 17920 | 18230 | 18757 | 19936 | 20157 | 20351 20601 21189 | 21975
G oria, Granada | 21300 | 21643 | 21505 | 22698 | 22616 | 24114 25182 | 25375
2 egH 19369 | 19792 | 19564 | 20019 | 20162 | 20508 20894 | 21057 | 20882
Madne ideMacia | 57198 | 60756 | 64151 | 68202 | 70604 | 71114 | 73547 | 76008 | 80067
e 14724 | 15160 | 15447 | 16831 | 16782 | 18460 | 18975 | 19203 | 20161
o 15189 | 16013 | 16590 | 17745 | 17928 | 18473 19176 | 18479 | 19487
:}:E;;a Los datos de Melilla (2000-2006) estan incluidos en Murcia 1066 1336
i 6715 | 6796 | 6809 | 7182 | 7223 | 7524 7620 7840 | 8247
it 5273 | 5695 | 5834 | 6089 | 6524 6230 6588 6713 7068
e 4205 | 4143 | 4300 | 4607 | 4777 | 5013 5020 5179 | 5625
e 19067 | 19037 | 19070 | 20150 | 20420 | 20982 21270 | 21646 | 23106
Sevilla (H.V.M)

Huslva, Cadz, Cordobay | 34230 | 34155 | 36100 | 35816 | 34906 p%f;rﬁf; ;f;’?,i‘; fafgﬁ; Cerrado
g::,',ﬂfé”ap‘ﬂ;]’, couta | 11282 | 11214 | 11004 | 12054 | 12835 | 47890 51434 | 52067 | 83788
i, N 15807 | 15652 | 15027 | 16775 | 17293 | 17850 | 18893 | 19739 | 20956
i  Gaslelidn 26020 | 27417 | 27484 | 30403 | 30816 | 34129 34763 | 52099 | 37308
veladom. 17698 | 17377 | 17844 | 18395 | 18715 | 19049 19445 | 10887 | 21041
Zaragoza (H.M.S.)

Huesca, Teruel, 7867 8088 8137 8538 8870 9096 9411 9820 10551
Zaragoza

g:[:g;’:: (‘}f,;,‘f-”-‘ 1087 | 2199 | 2150 | 2484 | 2504 | 2516 2567 3012 3297
gq’?m Hen) 2270 | 2322 | 2532 | 2854 | 2934 | 3062 2845 3099 3515
TOTAL 397686 | 405113 | 418537 | 441304 | 450682 | 466846 | 480243 | 492014 | 522203
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Resumen del numero de recién nacidos analizados y casos detectados en Espaina para

TABLA 4

Hipotiroidismo Congénito (HC) y Fenilcetonuria (PKU+HFA)

Anos 2000 - 2008

A fondo

HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC) FENILCETONURIA (PKU + HFA)
ARO Nifios Casos Cagos. Ni‘ﬁos Casos Casos Dl-(:e;gt
Analizados Permanente | Transitorio Analizados PKU HFA Cotacior
2000 399703 158 13 397686 20 23 1
2001 406916 158 1 405113 23 4
2002 421022 175 20 418537 18 30 1
2003 443405 162 7 441313 22 46
2004 452125 231 4 450682 23 46
2005 472588 226 2 466846 25 63
2006 484958 192 6 480243 42 39 1
2007 496449 177 9 492014 21 a4
2008 524925 229 12 522203 36 39
TOTAL 4102091 1708 74 4074637 230 368 3
Incidencia 1:2.401 1:55.433 Incidencia 1:17.715 | 1:11.072
e 1:6.779
TABLA 5

Numero de recién nacidos analizados por Centro para la deteccién precoz de
Hiperplasia Suprarrenal Congénita (HSC)

Anos 2000-2008

Centro

e 2000 | 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008

Badajoz 9750 | 9480 | 10840 | 9553 9650 9612 9806 9857 | 10318

Extremadura

Madrid

adre de vearia | 58261 | 61548 | 65179 | 69031 | 71663 | 71790 | 74497 | 77338 | 82325

Talavera

S s 15807 | 15652 | 15927 | 16775 | 17293 | 17850 | 18893 | 19739 | 20956

Valladolid

Castilla Leén 21041

ﬁmgma (H.M.S.) 7759 | 8870 | 9096 | 9411 | 9820 | 10551
uesca, Teruel, Zaragoza

?’39"“ (H.C.U) 1987 | 2199 | 2159 | 2484 | 2504 | 2516 | 2567 | 3012 | 3207
aragoza (1/4)

ﬁ;;:g"za (HC.U) 2270 | 2322 | 2532 | 2854 | 2934 | 3062 | 2845 | 3099 | 3515

TOTAL 88075 | 91201 | 96637 | 108456 | 112914 | 113926 | 118019 | 122865 | 152003
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A fondo
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TABLA 6

Numero de recién nacidos (RN) analizados y casos detectados para
Hiperplasia Suprarrenal Congénita (HSC)

Anos 2000-2008

ARO Ana:?z’:dos CI-TSES s il Claiggcar Otros: [N
2000 88075 8 3 2 3
2001 91201 8 5 1 1 1
2002 96637 5 2 3
2003 108456 9 3 2 4
2004 112914 7 4 1 1 1
2005 113926 14 2 1 1 3 7
2006 118019 8 1 1 6
2007 122865 10 4 1 1 4
2008 152003 14 2 2 4

TOTAL 1.004.096 83 30 10 12 8 23

Incidencia 1:16.734
Donde: SW: Pérdida salina, SV: Virilizante simple
TABLA 7

Numero de recién nacidos analizados por Centro para la deteccién precoz de

Fibrosis Quistica (FQ)

Anos 2000-2008

e — 2000 | 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008
g:fd-":f:;dura 1501 9553 9650 9612 9806 9857 10318
g:;:::; : = 65499 | 65280 | 69031 | 73934 | 77135 | 83440 | 82438 | 85837 | 90178
Barcelona, Palma de

Mallorca 9423 9458 | 10426 | 10258 | 10378 | 9677 11547 | 11852 | 12665
Baleares

m:;? y Melilia 16456 | 20823
gaa;g:go 19550 | 20420 | 20982 | 21270 | 21646 | 23106
g:g:—ﬁ: :_igén 17698 | 17377 | 17844 | 18395 | 18715 | 19049 | 19445 | 19887 | 21041
ffir:s%:ﬁﬂg: séiragoza 7382
ety 2058 | 3012 | 3207
ot 2279 | 3099 | 3515
TOTAL 92620 | 93616 | 97301 | 131690 | 136298 | 142760 | 148843 | 171646 | 192325
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A fondo

TABLA 8
Numero de recién nacidos (RN) analizados y casos detectados para
Fibrosis Quistica (FQ)

Anos 2000-2008

ANO Anaﬁz':dos Casos | Incidencia
2000 92620 28 1: 4.631
2001 93616 43 1: 2177
2002 97301 38 1: 2.560
2003 131690 34 1:3.873
2004 136298 48 1:2.839
2005 142760 39 1: 3.660
2006 148843 32 1: 4,651
2007 171646 34 1:5.048
2008 192325 34 1: 5.656
TOTAL | 1.207.099 330 1: 3.657

TABLA 9
Numero de recién nacidos analizados para otras Aminoacidopatias

Anos 2000-2008

ggg:r‘;um Geogréfica 2000 | 2001 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006

2:::::1}? 14943 15206 Actis\:irglad
gjfr:f::dm 9750 | 9480 | 10840 | 9553 | 9650 | 9612 9806 9857

Sinada 21300 | 21643 | 21505 | 22698 | 22616 | 24114 | 25182 | 25375 |[Meruelle

Jaen, Almeria, Granada

Murcia

Murcia y Melilla 15189 16013 16590 | 17745 | 17928 18473 19176 19545 20823
Santander

Cantabria 4205 4143 4390 4607 4777 5013 5020 5179 5625
g:;}g:go 19067 19037 19070 | 20150 | 20420 | 20982 21270 21646 23106
Sevilla (H.V.M)

Huelva, Cadiz, Cérdobay | 34230 34155 35100 | 35816 Cerrado Cerrado Cerrado Cerrado
Sevilla Provincia

Toieenre 15807 | 15652 | 15927 | 16775 | 17293 | 17850 | 18893 | 19739 | 20956
Castilla La Mancha

Valencia

Valencia y Castellén 26020 27417

TOTAL 160511 | 162746 | 123422 | 127344 | 92684 | 65450 99347 101341 80828
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A fondo

TABLA 10
Numero de recién nacidos (RN) analizados y casos detectados
para Aminoacidopatias sangre / orina,
durante los afos 2000-2008

Ano Recién Enfermedad Casos | Incidencia
Nacidos
Analizados
2000-2008 | 1.013.673 Enfermedad de jarabe de MSUD 4 1:253.418
arce
Tirosinemia Tipo | Tyr | 5 1:202.734
Tirosinemia Tipo Il Tyr |l 3 1:337.891
Tirosinemia Transitoria TyrT 256* 1; 3.959
Citrulinemia Cit 2 1:506.836
Cistinuria Cys 30 1: 33.789
Cistinuria-Lisinuria Cys-Lys 21 1: 48.270
Hiperprolinemia Pro 4 1:253.418
Hidroxiprolinemia OH-Pro 1 1:1.013.673
Hipermetioninemia Met 6 1:168.945
Homocistinuria (CBS) Hey 1 1:1.013.673
Alcaptonuria 1 1:1.013.673
Argininemia Arg 1 1:1.013.673
Aciduria Arginosuccinica 1 1:1.013.673
TOTAL 1.013.673 80 1: 12.671

*El nUumero de casos con tirosinemia neonatal transitoria, no se computa para la incidencia global

TABLA 11
Numero de recién nacidos analizados por MS/MS

Anos 2001-2008

Cobonura Geogréfica | ARO delnicio | 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008
Badajoz
Extremadura 2008 10318
Bilbao
Pais Vasco 02/2007* 17657* | 21975*
Murcia
Murcia y Melilla 16456 20823
Santiago
Galicia 2001 19037 | 19070 20150 20420 20982 21270 21646 23106
Sevilla (H.V.R.)
Sevilla Capital y Ceuta 2008 83788
Talavera
Castilla La Mancha 2008 20956
TOTAL

19037 | 19070 20150 20420 20982 21270 55759 | 180966

* Dirigido a la deteccion de PKU y MCADD
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TABLA 12

A fondo

Numero de recién nacidos analizados y casos detectados para MCAD

Afo Recién Nacidos Casos
Analizados MCADD
Inicio 2001 - 2008 357.654
Incidencia 1:27.511
TABLA 13

Numero de recién nacidos analizados y casos detectados para otras enfermedades

detectadas por MS/MS incluidas en los programas (5 Centros)

Ano Recién Enfermedad Casos | Incidencia
Nacidos
Analizados | ' ‘

Ncio-2008 | 318.022 | pecomaleieies (WA |16 | 1: 19876
Def. Acil CoA deshidrogenada de | SCADD 5 1: 63.604
acidos grasos de cadena corta
Enfermedad de jarabe de arce MSUD 4 1: 79.505
Acidemia propionica PA 3 1:106.007
Acidemia glutarica tipo | GA-| 3 1:106.007
Def. 3-OH-acil CoA D g
déeshidroge?::da de acidos LORRR - 1:159.011
grasos de cadena larga
Def. 3-metilcrotonil-CoA- 3-MCCD o 1:159.011
carboxilasa
Tirosinemia Tipo | Tyrl 2 1:159.011
Def. transporte de carnitina CTD 1 1:318.022
Def. de 3-OH-3-metilglutaril-CoA | HMG-CoA 1 1:318.022
liasa LD

TOTAL 318.022 39 8.154
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A fondo

HC Detectados entre 2000-2008
1000

700}

600/

500

400-¢

2004

100 .

0 -
Agenesia | Ectopia EnSito | Transitorio | Sin Clasificar |PSMOMOM08N  gtrog
| 2000-2008 36 164 74 918 61 40
Figura 1 - Casos de Hipotiroidismo detectados entre 2000-2008 por diagnostico.
PKU+HFA detectadas entre 2000-2008
2000-2008 230 368 3

Fig. 2 - Casos de PKU y HFA detectados por diagnostico, donde PKU: Fenilcetonuria clasica, HFA:
Hiperfenilalaninemia benigna
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Estrategia Extraccion
FN-FM (dias de vida)

- - - VRS W ..- p——
o ——0 e — —

2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008

~ Extraccién Doble (12) —#— Extraccién Doble (2°) —#— Extraccion Unica

Figura 3 - Edad a la toma de muestra (ahos de vida)
segln la estrategia de extraccion desde 2000-2008
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~ Extraccion Doble (1?) —e— Extra
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Figura 4 - Edad a la deteccion de Hipotiroidismo Congénito
segln la estrategia de extraccion desde 2000-2008

A fondo
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A fondo

Edad a la Deteccion segun Estrategia
Fenilcetonuria

2000 2001 2002 2003 2004 2005 2008 2007 2008

~—&— Extraccion Doble (2?) —#—Extraccién Unica |

Figura 5 - Edad a la deteccion de Fenilcetonuria
segln la estrategia de extraccion desde 2000-2008

Edad a la Deteccién segun Estrategia
Hiperplasia Suprarrenal Congénita

Z l_;'lnii’a|

‘Figura 6 - Edad a la deteccion de Hiperplasia Suprarrenal Congénita
segun la estrategia de extraccion desde 2000-2008
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