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RESUMEN

El programa de deteccion precoz de enfermedades congénitas es una estrategia de prevencion secundaria fundamental en materia de
Salud Pablica. Consiste en la obtencion de la muestra de sangre capilar procedente del talon del recién nacido mediante la cual es
posible identificar una serie de enfermedades que de no ser tratadas precozmente producen graves consecuencias.

Las primeras pruebas metabadlicas se inician en Espana, al igual que en otros paises de nuestro entorno, a finales de la década de los
70. Comienzan en Granada en el afio 1968 y posteriormente, su practica se extiende por el resto del pais. En un principio estaban
centradas fundamentalmente en el cribado del Hipotiroidismo Congénito y de la Fenilcetonuria, pero mas adelante y gracias a la
introduccion de la espectrometria de masas en tandem (MS/MS) en el cribado neonatal, se detectan maltiples patologias con una
Unica determinacion.

En Castilla y Ledn se han producido cambios recientemente en el procedimiento de la recogida de la muestra, aunque no se han
modificado las enfermedades que se detectan. El personal de enfermeria, encargado del desarrollo de la prueba, debera estar formado
y actualizado en los dltimos avances en este campo.
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ABSTRACT

The program for the early detection of congenital diseases is a fundamental prevention strategy within the Public Healthcare System. It
consists of obtaining the sample of capillary blood from the heel of the newborn which enables to identify a series of diseases that if not
treated at early stage, they produce serious consequences.

The first metabolic tests begin in Spain, as in other surrounding countries, in the late 1970s. They begin in Granada in 1968 and later, their
practice extends to the rest of the country. Initially they were primarily focused on the screening of Congenital Hypothyroidism and
Phenylketonurig, but later, thanks to the introduction of tandem mass spectrometry (MS/MS) in neonatal screening, multiple pathologies were
detected with a single determination.

There have been recent changes in the procedure of collection of the sample in Castile and Leon, although the diseases that are detected have
not been modified. The nursing staff in charge of the development of the test must be trained and updated in the latest advances in this field.
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INTRODUCCION

La prueba del talon es un procedimiento que permite la
deteccion y el tratamiento precoz de enfermedades endocrino-
metabdlicas de baja incidencia en recién nacidos. Estas
patologias estan presentes en el momento del nacimiento vy si
no se diagnostican a tiempo pueden producir graves
consecuencias en el lactante, como discapacidad mental y/o
alteraciones importantes e irreversibles en diferentes 6rganos e
incluso la muerte. Para llevar a cabo este proceso, el personal de
enfermeria se encarga de tomar la muestra de la sangre capilar
obtenida del talon a las 48-72 horas de vida,
independientemente del peso al nacer y de la edad gestacional
del nino.

Los programas de cribado de enfermedades endocrino-
metabdlicas en neonatos son universales y permiten el acceso a
toda la poblacién susceptible de ser incluida. En Espana, cada
Comunidad Autonoma (CCAA) tiene su propio programa de
cribado de metabolopatias que se ofrece dentro de la cartera de
servicios especifica. De este hecho radican las principales
diferencias, no todas las CCAA diagnostican las mismas
enfermedades.

En la actualidad, en Castilla y Ledn se detectan cuatro
enfermedades:  Hipotiroidismo  Congénito, Fenilcetonuria,
Hiperplasia Suprarrenal Congénita y Fibrosis Quistica. En otras
CCAA como es el caso de Asturias se diagnostican siete
patologias, en el Pais \Vasco diez, mientras que en la Comunidad
de Madrid son 17 y en Andalucia hasta 29 enfermedades
distintas. Estas mejoras en la deteccion precoz de patologias
congénitas se deben a los avances cientificos y tecnoldgicos en
el ambito de la espectrometria de masas en tandem (MS/MS).
Hoy en dia se pueden analizar mas de una treintena de
enfermedades con una muestra de pequefo volumen.

El Programa de Deteccion Precoz de Enfermedades Congénitas
del Recién Nacido en Castilla y Leon ha sufrido una serie de
modificaciones en el Gltimo afo. Estas hacen referencia al
proceso de recogida de la muestra y se especifican a
continuacion en el desarrollo del procedimiento de la prueba del
talon.

Ademas de estas novedades se suma una nueva del mes de
marzo de 2017, con la publicacion de un informe donde se
justifica la supresion de la segunda muestra de cribado en el
supuesto caso de padres con enfermedad del tiroides. La
patologia tiroidea paternal era uno de los supuestos
establecidos en el programa de Castilla y Ledn para recoger una
segunda muestra al recién nacido. Tras analizar los resultados
obtenidos de las repeticiones de las pruebas metabdlicas, se
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concluye que en el momento actual no seria necesario solicitar
mas de una prueba de cribado en hijos de padres con
hipotiroidismo. En el caso de hipertiroidismo, la segunda prueba
requerida hasta ahora se sustituye por un seguimiento
endocrinolégico con deteccion de la funcion tiroidea en sangre
venosa.

OBJETIVOS
- Describir el procedimiento de la recogida de muestra para

la prueba del talén en neonatos nacidos en la Comunidad
de Castillay Ledn.

- Analizar las modificaciones recientes en el Programa de
Deteccion Precoz de Enfermedades Congénitas del
Recién Nacido en Castilla y Ledn.

MATERIAL
A continuacion se expone el material necesario para la

preparacion y obtencion de la muestra de sangre del talon
segln el protocolo de la Junta de Castilla y Leon.

- Ficha del recién nacido del Registro de Recién Nacidos
(RENACyL). Se debe confirmar la veracidad de los datos
existentes en la ficha, ademas de cumplimentar de
manera adecuada todos los datos restantes para la
correcta interpretacion de los resultados del analisis.

-  Tarjeta con papel absorbente para la toma de muestra. Es
Gnica y especifica, facilitada para tal efecto en la que se ha
de identificar el nombre del nino y la fecha de nacimiento.

- Etiquetas con codigos de barras. Es el nimero que
identificara al recién nacido y a la muestra. Dos etiquetas,
una para el formulario y otra para la tarjeta de toma de
muestra.

- Dispositivo para la toma de muestra. Se utiliza una
lanceta estéril, desechable y estandarizada que limita la
incision para reducir el dolor y producir mayor flujo de
sangrado.

- Guantes, gasas, solucion desinfectante y contenedor de
objetos punzantes. Realizar la técnica con guantes para
evitar la contaminacion de la muestra. El desinfectante
mas recomendado es la clorhexidina al 2% o alcohol de
70°.

- Lugar adecuado para secar la muestra. El proceso de
secado debe ser al aire libre y a temperatura ambiente,
sin cubrir ni guardar en plasticos la muestra. La superficie
donde se deja secar la muestra debe de estar limpia v
seca, evitando la exposicion al sol 0 a un foco de calor.

Una vez secas y en caso de que las muestras no se vayan a

enviar ese mismo dia al laboratorio, las tarjetas se deberan
guardar en nevera hasta su recogida por el laboratorio.
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PROGRAMA DE DETECCION PRECOZ DE
EMERMEDADES CONGENITAS

PROCEDIMIENTO

Previa a la recogida de la muestra se le facilitara toda la
informacion pertinente a los padres o tutores del nino y se
solicitara la firma para el consentimiento informado.

Para llevar a cabo la extraccion de la muestra de sangre capilar
se siguen los siguientes pasos descritos en el protocolo de la
Junta de Castilla y Leon.

En un primer lugar se procedera a calentar el pie del recién
nacido mediante suave masaje v sin friccionar para aumentar el
flujo sanguineo. Se pueden utilizar técnicas de analgesia no
farmacologica, como es el amamantamiento, el contacto piel
con piel o la administracion de sacarosa oral. Pero no se
recomienda el uso de cremas anestésicas ya que pueden alterar
los resultados de la prueba.

En cuanto a la posicion del nino para realizar la técnica, su pierna
debe de estar por debajo de la altura del corazén, para asi
incrementar el flujo venoso. Se puede pedir a los padres que
sostengan a su hijo en brazos durante el procedimiento,
consiguiendo ademas que el bebé esté mas relajado.

1

Se desinfectara la zona del talén con clorhexidina acuosa al 2% o
alcohol de 70°, nunca con productos yodados porque pueden
interferir en los resultados del analisis. Se dejara secar al aire
antes de la incision puesto que si no la muestra puede llegar a
diluirse.

Se identificara la zona donde se realiza la incision, los laterales
de la superficie plantar del talén. Evitando la zona central de la
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planta del pie por riesgo de lesiones en el hueso calcaneo,
lesiones tendinosas y/o nerviosas.

Se realizara la incision con la lanceta especifica anteriormente
descrita. Nunca se utilizaran agujas de uso intramuscular,
intravenoso o subcutaneo como alternativa a la puncion.

Con una gasa estéril se desecha la primera gota de sangre ya
que contiene fluidos tisulares que pueden diluir la muestra.

Dejar que se forme cada gota de sangre sin apretar y que caiga
impregnando los circulos de la tarjeta de filtro con una Gnica
gota de sangre. Aplicar la sangre s6lo por la cara impresa
observando la saturacion de cada circulo y no tocar el papel
absorbente contra el sitio de puncion. Nunca rellenar con otra
gota de sangre el mismo circulo porque se produciria
sobresaturacion de la muestra.

Evitar en todo momento la contaminacion de la tarjeta y en
caso de contaminacion desechar la muestra. No se debe tocar el
papel absorbente con los dedos ni con la piel del recién nacido.

Tras la recogida de la muestra se debe detener el sangrado.
Para ello se elevara el pie por encima del cuerpo del nino
ejerciendo leve presion sobre la zona de incision.

Antes de introducir la muestra de sangre en el sobre, se dejara
secar completamente al aire y en posicion horizontal durante
minimo 3 horas a temperatura ambiente.

- /g ey ’
J L) 1 | J
N ? N NS5 (W \ N
Peaicrner 226 [(T1) 108016 £ 1083008 %1120

T s Pl e #

Nem. H.C.o
B

o 1 on

u - cm—
e —

24



TIEMPOS DE ENFEMERIAY SALUD MAS ENFEMERIA, MAS SALUD

EVALUACION

Los recientes cambios en El Programa de Deteccion Precoz de
Enfermedades Congénitas del Recién Nacido de Castilla y Leén
han permitido estandarizar el cribado de la toma de muestra del
talon. De este modo el personal de enfermeria puede llevarlo a
cabo de manera uniforme evitando nuevas repeticiones vy
molestias al recién nacido.

Es necesario que estas modificaciones se extiendan a todos los
profesionales que trabajan en el ambito de la pediatria, de modo
que conozcan y alcancen las competencias correspondientes
para el manejo de la técnica de forma adecuada.

Por otro lado, en Espana continGan existiendo grandes
diferencias en los programas de cribado neonatal de las
distintas CCAA. Dependiendo de donde nazca el nifio accedera a
diferentes detecciones. Seria preciso crear un Gnico programa
de cribado de metabolopatias a nivel estatal y asi garantizar un
acceso equitativo a toda la poblacion.
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