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1.-Introduccidn/justificacion

Los Programas de Cribado Neonatal de Enfermedades Endocrino Metabdlicas
(PCN), tienen su punto de partida en la obtencion de una muestra de sangre
capilar obtenida por puncion del talon de todos los recién nacidos y que
depositada sobre un papel absorbente (elaborado para esta necesidad), se
utiliza para la deteccion, de forma precoz, de trastornos que ponen en peligro
la salud, condiciones de vida personal y familiar e incluso pueden llegar a
producir la muerte. Incluyen patologias de origen endocrino-metabdlico
congénito. El tratamiento precoz puede reducir significativamente la mortalidad
y la morbilidad en los casos afectados (1-3).

Los PCN estan reconocidos en el Sistema Sanitario como una actividad
encaminada a mejorar la salud de la poblacion, dirigida a promover, mantener y
proteger la salud de la poblacién, y prevenir enfermedades, lesiones e
incapacidades. Por tanto, se trata de un programa esencial de Salud Publica.
Asimismo debe garantizar el acceso equitativo y universal, confidencialidad,
beneficencia y participacion informada de la madre y el padre, como el
seguimiento de los casos positivos que requieren mas pruebas para determinar
y confirmar o no los casos, intervencion y seguimiento en unidades creadas
para ello (4).

Las decisiones sobre qué enfermedades deben ser incluidas en los PCN estan
basadas en distintos organismos o sociedades cientificas internacionales y
nacionales que recogen principalmente los siguientes aspectos (5-8) :

1. La enfermedad cursa con morbilidad mental o fisica severa y/o
mortalidad si no se diagnostica en el periodo neonatal.

2. La busqueda clinica mediante un simple examen fisico no es efectiva y
no identifica la enfermedad en este periodo.

3. Existe un tratamiento efectivo disponible.

4. El tratamiento precoz mejora significativamente el prondstico.

5. La enfermedad tiene una incidencia relativamente elevada: > 1 por
10.000-15.000 recién nacidos.

6. Existe un test analitico de cribado, rapido, sencillo, fiable y de bajo coste.

El marco legal por el que se apoya el desarrollo del cribado neonatal de los
errores congeénitos del metabolismo son:

1. Orden 237/2010, de 5 de mayo, por la que se dictan normas en relacion
a las pruebas de cribados para la deteccion precoz de enfermedades y

2. Prevencidon de minusvalias en recién nacidos (BOCAM num. 124, de 26
de mayo de 2010).

3. Ley 41/2002, de 14 de noviembre, basica reguladora de la autonomia del
paciente y de derechos y obligaciones en materia de informacion y
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documentacion clinica Boletin Oficial del n°. 274, 15 de noviembre de
2002.
4. Ley Organica 15/1999 de 13 de diciembre articulo 5, de Proteccion de
Datos de Caracter Personal. Boletin Oficial del Estado n° 298, 14 de
diciembre de 1999.
Ley 14/2007 de 4 julio de Investigacion Biomeédica
REAL DECRETO 1302/2006 en el que se establecen las bases del
procedimiento para la designacion y acreditacion de los centros,
servicios y unidades de referencia del Sistema Nacional de Salud.

o O

En la Comunidad de Madrid (CM) el primer programa de deteccién de errores
endocrino-metabdlicos congénito fue en el afio 1973. Desde entonces ha
sufrido diversas modificaciones, siempre buscando la adaptacion a la poblacién
y contexto existente, pues existe un alto porcentaje de poblacién no espafiola,
con gran diversidad de razas con sus factores biolégicos en relacion con la
genética.

En octubre de 2011 se culminé una de las fases de ampliacién del PCN de la
CM incorporandose las siguientes enfermedades que cumplen con los criterios
anteriormente descritos. En la actualidad la Consejeria de Sanidad de la
Comunidad de Madrid realiza el Cribado neonatal de las siguientes 19
enfermedades congénitas:

Hipotiroidismo congénito

Fenilcetonuria

Hiperplasia suprarrenal congénita

Drepanocitosis (Enfermedad de células falciformes)

Fibrosis quistica

Errores congénitos del metabolismo de aminoacidos: Enfermedad de la

orina con olor a Jarabe de Arce y Tirosinemia tipo |

e Errores congénitos del metabolismo de acidos grasos: Deficiencia
primaria de carnitina; Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena
media; Deficiencia de 3-hidroxi-acil-CoA deshidrogenasa de cadena
larga; Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena muy larga.

o Errores congénitos del metabolismo de acidos organicos: Acidemia

glutarica tipo I; Aciduria 3-hidroxi-3-metil glutarica; Acidemia isovalérica;

Deficiencia de [B-cetotiolasa; Acidemias metil maldnicas: Cbl A, B, C, D,

Mut y Acidemia propidnica

A tenor de los datos procedentes del estudio sobre cribado neonatal de
enfermedades endocrino metabdlica en la comunidad de Madrid en 2012 se
concluye que de 73.028 nifios/as estudiados, se detectaron y enviaron a las
Unidades Clinicas de seguimiento 153 casos positivos, 445 casos portadores
de Drepanocitosis y 48 casos de Fibrosis Quistica (9).
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De acuerdo con estos datos las incidencias del cribado serian de 1 caso por
cada 14.605 nifios para la Hiperplasia Suprarrenal Congénita, 1 caso por cada
2.809 ninos para el Hipotiroidismo Congénito, 1 caso por cada 6.639 nifios en
Drepanocitosis, 1 caso por cada 10.433 nifos para Fibrosis Quistica, 1 caso
por cada 10.433 nifios para la Fenilcetonuria, 1 caso por cada 4.564 nifos
para Errores congénitos del metabolismo de los aminoacidos, 1 caso por cada
2.148 nifios para Errores congénitos del metabolismo de los Acidos grasos y 1
caso por cada 2.213 nifos en los Errores del metabolismo de los acidos
organicos (10).

2.-Objetivos
General

e Unificar criterios para toda la comunidad de Madrid que garantice la
realizacion de la prueba de cribado neonatal de forma segura y eficaz.

Especificos

e Obtencion de muestras de calidad y con técnica segura

e Conseguir una conservacion optima hasta el transporte de las muestras

o Favorecer la deteccion precoz de problemas endocrino-metabdlicos en
los recién nacidos antes de los 15 dias de vida contribuyendo en la
disminucién de morbimortalidad y secuelas originadas por problemas de
salud endocrino-metabdlicos incluidos en el Programa de Deteccion
Precoz del Recién Nacido en la Comunidad de Madrid

e Conocer las consecuencias de la obtencién de una muestra no valida

e Proporcionar documentacion para la actualizacion de conocimientos en
la materia.

e Facilitar informacion para obtener la participacién del padre/madre a la
hora de otorgar su consentimiento informado para la realizar la prueba.

3.-Responsabilidades

e Direccion de enfermeria: responsable de la divulgacién, despliegue e
implementacion.

e Mandos intermedios de enfermeria: son responsables de que el
protocolo sea conocido y aplicado en las unidades asistenciales.

e Personal de enfermeria: responsables de la aplicacién y cumplimiento
del protocolo.

e Servicio de Calidad o en su defecto el que la Direccion de
enfermeria designe: realizar periddicamente estudios para evaluar la
implementacion y/o el resultado de la aplicacion del protocolo
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4.- Ambito asistencial

Profesionales que desempefan su actividad en unidades de hospitalizacion
obstétricas y/o neonatales

5.-Poblaciéon diana

Niflos recién nacidos en el hospital y aquellos que vengan trasladados al
hospital y que no tengan el cribado neonatal metabdlico realizado

6.-Desarrollo o cuerpo del protocolo

6.1. Informacién a padres /tutores

Se dara informacion oral y por escrito a los Para prevenir

discapacidades...

padres o tutores del recién nacido (RN),
sobre la conveniencia de la realizacién de las
pruebas de cribado para el nifio (11).

Se entregara el folleto editado por la
Consejeria de Sanidad de la Comunidad de

Deteccion precoz

Madrid sobre “Detecciébn precoz de de enfermedades
) . endocrino metabdlicas
enfermedades endocrino metabdlicas en en recién nacidos

recién nacidos” (12).
M O M

Fuente: Folleto Metabolopatias. Octubre 2011 CM
La muestra de sangre se recoge a partir de las primeras 4816 horas de vida del
recién nacido en la maternidad donde la madre da a luz (tanto en hospitales
publicos como privados) y siempre antes del alta hospitalaria.
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Una vez informados, los padres o tutores deberan autorizar por escrito la
realizacién de las pruebas y el uso si fuera necesario en el caso de la fibrosis
quistica de pruebas genéticas, por lo que deberan firmar en el reverso de la
tarjeta, autorizando al Laboratorio a realizar las pruebas (11).

AUTORIZACION: Después de haber sido informado, y recibido el documento “Deteccién precoz de enfermedades endocrino metabélicas en
recién nacidos de la Comunidad de Madrid”, yo madre/ padre/ tutor del reCién Nacido .............couuuiiiiiiiiiiiiiii i ey autorizo a
realizar las pruebas de Cribado Neonatal incluidas en el programa y si fuera necesario las pruebas genéticas moleculares de las mutaciones
mas frecuentes del gen de la fibrosis quistica.

Firmado: oo

El acceso a las pruebas de cribado metabdlico sera voluntario, en caso de
negativa de los padres o tutores del recién nacido a que se le practique esta
prueba se informara al pediatra responsable del nifio, se hara constar por
escrito, con la firma de los mismos, en la historia clinica del hospital de la
madre y/ o el nifo (11) y se registrara en el documento de salud. Asi mismo se
enviara al Laboratorio de Cribado Neonatal la tarjeta de toma de muestra, sin la
correspondiente sangre, pero con los datos del recién nacido, para que quede
documentado en la base del recién nacido el disentimiento de padre/madre o
tutor

6.2. Cumplimentacion de la tarjeta

La tarjeta debera ser cumplimentada correctamente y en su totalidad, por la
persona encargada antes del inicio de la técnica.

Rellenar todos los datos que se solicitan en la tarjeta. Esto es importante, ya
que de ellos puede depender la localizaciéon de un recién nacido cuyo resultado
sea positivo o bien para solicitar una nueva muestra para repeticion de una
determinacién por alguna otra causa.

En letras mayusculas, claras y legibles utilizando una casilla para cada letra:
DATOS RECIEN NACIDO.

» Nombre, primer y segundo apellidos,

» Fecha de nacimiento,

» Peso en gramos del RN al nacimiento,

» Semanas de gestacion al nacimiento,

» Sexo ( marcar con una cruz lo que corresponda);

» Gemelar / trillizos, marcar S| o NO segun corresponda

» Tipo de parto, marcar con una X lo que corresponda, vaginal o cesarea
» Fecha de toma de la muestra

» Horas de vida del RN a la toma de muestra
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» Existencia o no de transfusiones previas a la toma de la muestra, marcar
con una X lo que corresponda y si es que si, indicar la fecha de
transfusion.

» Alimentacién, marcar con una X en la casilla correspondiente, segun sea el
tipo de alimentacion del RN, materna, artificial o parenteral.

» Medicamentos: x en la casilla correspondiente, segun el caso. Si el RN
esta siendo tratado con alguna medicacion, indicar ademas claramente el
nombre, dosis y via de administracion del medicamento en la casilla de
observaciones situada inmediatamente debajo.

» lleo Meconial: No confundir ileo meconial con expulsibn de meconio.
Solamente se cumplimentara como positivo cuando exista, es decir se
constate obstruccién intestinal con abdomen distendido, llanto, vomitos
y la no expulsion de meconio.

» La casilla de observaciones podra ser cumplimentada por la enfermera con
toda aquella informaciéon que pueda ser, a su juicio, importante para la
posterior realizacion del cribado. Por ejemplo: existencia de fototerapia,
extraccion de sangre venosa en lugar de capilar, enfermedades existentes,

etc....
m CONS| D L D Tarjeta N° 1004000119
Sahud "o -
Hospital nacimientoM_ DATOS DE| BEQ!E“ NACIDO (Rellene con May las) N® Registro entrada en el laboratorio !
Nombre 1 Apellido
2° Apellido ) Fecha Nacimiento Peso (g) Semanas Gestacion
| *
Sexo Gemelar ) Trillizos Tipo de Parto Fecha extraccion sangre  Horas de vida
Sl NO sl NO| Vaginal Cesarea m i [ L
Transfusion Alimentacion Medicamentos lleo Meconial
Sl Fecha NO Materna Artificial Parenteral St NO sl NO| |
Observaciones: 4

/

7
[ Observaciones: ] NCLUIR TODOS AQUELLOS DATOS QUE PUEDAN SER
IMPORTANTES A CRITERIO DE LA ENFERMERA

DATOS DE LA MADRE
En letras mayusculas, claras y legibles utilizando una casilla para cada letra

» Nombre y apellidos de la madre.

» Edad

» Direccidn y lugar de residencia

» Numeros de teléfonos .Muy importante cumplimentar correctamente los
teléfonos de contacto para conseguir, en caso necesario, una posible
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localizacion para informar de un resultado positivo o para repetir una
determinacién por alguna otra causa.
» Pais de procedencia de la madre y del padre.

DATOS DE LA MADRE (Rellene con Mayusculas)
Nombre ... = Sl £ 1*Apelido E ] ) ‘
| | [ T T T |
2 Apellido - Yo Edad (afios) Calle e e
I e | D )
Numero  Portal Exaen el Lt Cédigo Postal Municipio e
| | I | | | | |
Provincia : ik : :
= | ® | |
L_L ! L =
Pais de procedencia de la Madre del Padre yooil |

En caso de adopcion especificarlo en el campo nombre y poner la direccidn del
area de proteccién del Menor: I.LM.M.F., ¢/ Gran Via 14 . 28013 Madrid

AUTORIZACION
En este espacio, la persona madre/padre/tutor del RN que recibe la informacion

y autoriza la realizacion de las pruebas, se identifica con su nombre y dos
apellidos en el espacio correspondiente, firmando a continuacion.

recién nacido

/

[ Nombre y apellidos del }

AUTORIZACION: Después de haber sido informado, y recibido el documento “Deteccién precoz de enfermedade%ndocrino metabdlicas en
recién nacidos de la Comunidad de Madrid”, yo madre/ padre/ tutor del reCién Nacido ...........ccocooveiiiiiiiiiii iy autorizo a
realizar las pruebas de Cribado Neonatal incluidas en el programa y si fuera necesario las pruebas genéticas moleculares de las mutaciones
mas frecuentes del gen de la fibrosis quistica.

FIrmado: ..o

Firma de padre/madre o
tutor

CONSIDERACIONES ESPECIALES EN LA CUMPLIMENTACION DE LA
TARJETA

La correcta cumplimentacion de los datos de la Tarjeta del cribado es
imprescindible para la correcta interpretacion del resultado del analisis. En el
caso de los RN ingresados se debera comprobar que no se obvia ningun dato
relevante, cumplimentando si es necesario los campos:

= TRANSFUSION: en el caso de que el RN vaya a recibir una transfusion
sanguinea, aunque no haya cumplido las 4816 h. de vida, es
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conveniente sacar una muestra del cribado metabdlico neonatal,
especificando en el papel:

0 Horas de vida a las que se extrae la muestra

0 Muestra Pre-transfusion, en el campo observaciones.

Debera quedar registrado en la grafica del RN el n° de tarjeta de la
muestra pre-transfusional, y se debera repetir el cribado metabdlico
pasadas las 72h de la transfusién anotando en la tarjeta:

0 Marcando en el recuadro de Transfusion “ Si o” y anotando fecha
de la transfusion

o Registrar en observaciones: “POST- TRANSFUSION” y horas
transcurridas desde la finalizacién de la transfusion.

En la siguiente tabla se recoge lo que se deber hacer en caso de
transfusién y si no se ha podido hacer la extraccion previa:

TRANSFUSION
SIEMPRE QUE SEA POSIBLE, LA EXTRACCION DE SANGRE SE
REALIZARA ANTES DE LA TRANSFUSION ANOTANDO LAS HORAS
DE VIDA.
SI NO FUERA ASI SE TENDRA EN CUENTA LO SIGUIENTE:
Prueba Decision
Transfusion (Concentrado de | Hb Nueva extraccion pasados 3 meses de la transfusion.
Hematies), antes de la Nueva extraccion pasados 3 dias (72 horas) de la
- HC, HSC .,
extraccion de sangre a las 48 transfusion
horas de vida Nueva extraccion a los 21-28 dias de vida, siempre
FQ que hayan transcurrido 72 horas desde la tltima
transfusion
AA, AGy AO Nueva S:)’;tracmon pasados 3 dias (72 horas) de la
transfusion
Transfusion (Plasma), antes de | Hb No se necesita nueva extraccion
la extraccion de sangre a las 48 Nueva extraccion pasados 3 dias (72 horas) de la
. HC, HSC s
horas de vida transfusion
Nueva extraccion a los 21-28 dias de vida, siempre
TIR que hayan transcurrido 72 horas desde la ultima
transfusion
AA, AGy AO Nueva e.:>’(tracc1on pasados 3 dias (72 horas) de la
transfusion

Donde: HC-> Hipotiroidismo Congénito
HSC- Hiperplasia Suprarrenal Congénita
Hb-> Anemia Falciforme
FQ-> Fibrosis Quistica
AA-> Metabolismo Aminoacidos (PKU, MSUD y TYR-I)
AG->Metabolismo Acidos Grasos (CTD, LCHAD, MCAD y VLCAD)

AO->Metabolismo Acidos Organicos (GA-l, HMG, IVA, KTD, MMA y PA)
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= NUTRICION: siempre que el RN reciba nutricion parenteral se debera
marcar la casilla correspondiente. Anotar en la historia el n° de tarjeta
para cuando se repita de nuevo el cribado, si fuera necesario, poder
referirlo al nimero de la primera muestra.

ALIMENTACION PARENTERAL
LA EXTRACCION DE SANGRE SE REALIZARA SIEMPRE A LAS 48
HORAS DE VIDA, ANOTANDO EN EL FORMULARIO EL TIPO DE
ALIMENTACION

SI FUERA NECESARIA UNA NUEVA EXTRACCION DE SANGRE, EL LABORATORIO SE
PONDRA EN CONTACTO CON EL SERVICIO DE NEONATOLOGIA

Resultado alterado Prueba Decision
Leucina, alanina, Phe/Tyr AA.AG v AO Nueva extraccion pasados 2-3 dias (48-72 horas) de
Relacion entre C8/C10 ’ Y haberse retirado la parenteral

Donde: AA> Metabolismo Aminoéacidos (PKU, MSUD y TYR-I)
AG->Metabolismo Acidos Grasos (CTD, LCHAD, MCAD y VLCAD)

AO->Metabolismo Acidos Organicos (GA-I, HMG, IVA, KTD, MMA y PA)

= MEDICAMENTOS: Se debera marcar en la casilla correspondiente si
recibe algun medicamento independientemente de la via por la que se
administra. Ademas en el apartado observaciones se anotara la
medicacién administrada.
o Antibidticos
o Corticoides
o Carnitina

MEDICACION

LA EXTRACCION DE SANGRE SE REALIZARA SIEMPRE A LAS 48
HORAS DE VIDA, ANOTANDO EN EL FORMULARIO EL TIPO DE
ALIMENTACION

SI FUERA NECESARIA UNA NUEVA EXTRACCION DE SANGRE, EL LABORATORIO SE
PONDRA EN CONTACTO CON EL SERVICIO DE NEONATOLOGIA

Resultado alterado Prueba | Decision
Antibioticos >1C5 Nueva extraccion pasados 2-3 dias (48-72 horas) de
. . . AO . S
(isovalerilcarnitina) haberse retirado la medicacion
Glucocorticoides Nueva extraccion pasados 2-3 dias (48-72 horas) de
HSC . S
haberse retirado la medicacion
Carnitina—> 1CO (carnitina libre) AG Nueva extraccion pasados 2-3 dias (48-72 horas) de
haberse retirado la medicacion

Donde: HSC— Hiperplasia Suprarrenal Congénita
AG->Metabolismo Acidos Grasos (CTD, LCHAD, MCAD y VLCAD)

AO->Metabolismo Acidos Organicos (GA-l, HMG, IVA, KTD, MMA y PA)

= |LEO MECONIAL: Marcar si esta diagnosticado de ileo meconial.
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= OBSERVACIONES: En este apartado se registrara todo aquello que
pueda ser de interés como:
0 Dieta absoluta
o Hiperbilirrubinemia
o Si se trata de una muestra venosa en lugar de capilar.

6.3. Obtencion y conservacion de la muestra de sangre

MATERIAL

Guantes desechables.

Gasas

Solucion de Clorhexidina acuosa al 2%.

Dispositivo para incision capilar en el talon. En caso de no disponer de él
se utilizaran lancetas

Tarjeta con papel absorbente de metabolopatias bien cumplimentada.

e Contenedor de agujas

Obtenciéon muestra

Para obtener la muestra se recomienda no separar al nifio de la madre
Se debe informar a los padres del procedimiento que se va a realizar.
Se aplicaran medidas de analgesia no farmacoldgica (ver punto 6.3).

Se realizara la toma de muestra de sangre capilar, por
incisién (o puncidn con lanceta si no se cuenta con
dispositivo de incision) en el talén y se recogera sobre
el papel absorbente que contiene la tarjeta de toma de
muestra.

Las zonas seguras para realizar la incisién (o puncion
con lanceta) se encuentran en las areas laterales de la
superficie plantar y seran identificadas por dos lineas,
como se muestra en la imagen. Una linea que va » . ,
desde el punto medio entre el 4 y 5 dedo G Madid, Prosesd de cribado. 2012,
paralelamente al contorno del pie, y otra trazada

desde el punto medio del primer dedo paralela a la cara interna del pie
(esquema de Blumenfeld)(13,14)
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Se realizara la incision (o puncién) en la parte externa de esas lineas marcadas
sobre el talon, evitando asi la zona central de la planta del pie por el riesgo de
lesiones tendinosas o nerviosa que ello conlleva), la zona posterior del talén
(osteomielitis del calcaneo)(15).

No utilizar para la incision tampoco otras zonas como dedos porque la
distancia de la piel al hueso es minima y podriamos lesionar el hueso, ni el
l6bulo de la oreja, ya que esto podria causar sangrado excesivo (13,16) .

Una vez identificada la zona para la incision:

1.
2.

-
q Servicio Madrileno de Salud
Direccion General de Atencion Especializada

SaludMadrid

Lavarse las manos y usar guantes.
Asegurar que la identidad del RN coincide con los datos recogidos en el
formulario y que éstos estén completos, y sean precisos y coherentes

Calentar el talén no es efectivo para aumentar el flujo sanguineo ni para
disminuir el dolor, basta con dar un masaje suave al talén (13,17-19). Se
han descrito casos de quemaduras debido al uso de procedimientos
para calentar el talén (18,20-22) .

No se debe utilizar cremas anestésicas ni vaselina pues puede interferir

en el resultado de la prueba (16).

Posicionar la pierna del recién nacido a un nivel inferior al del corazén
para aumentar la presion venosa.

Desinfectar el talon.

a. Utilizar clorhexidina acuosa al 2% impregnada en gasa dejando
secar la zona (17,23,24).

b. No utilizar antisépticos yodados, ni alcohol 70° porque son
perjudiciales para el neonato y ademas alteran el resultado de la
prueba (16).

Proceder a la extraccién de sangre preferiblemente con el dispositivo de
incision, (y si no esta disponible con una lanceta), pues limitan la
profundidad a 2 mm maximo, producen menos dolor y mas flujo de
sangrado. No se deberan usar otro tipo de dispositivos para realizar la
extraccion de sangre, como hojas de bisturi, agujas, etc., por la
seguridad del recién nacido y el personal sanitario (25) .

Después de realizar la incision en el talon, presionar de forma suave e
intermitente con el pulgar sobre la zona del talén, para favorecer la
formacion de una primera gota de sangre (17).El exceso de “ordefio” del
sitio de puncion puede causar hemoalisis de la muestra o dar como
resultado una mezcla de los fluidos del tejido con la sangre y puede
alterar el resultado de la prueba. La aplicacion de presiéon de forma

E Comunidad de Madrid Hustre Colegio Oficial de
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intermitente desde la parte superior de la pierna hasta el talén no se
considera el ordefio (16) .

9. La primera gota de sangre obtenida tras la incision (o puncion con
lanceta) se desechara para eliminar el riesgo de dilucién de la gota de
sangre por los fluidos tisulares y restos del desinfectante, y facilitaremos
la formacion de una nueva gota grande de sangre.

10.Aproximar el papel absorbente a la gota de sangre y, en un solo paso,
permitir que la sangre sea absorbida por el papel llenando
completamente los 8 circulos impresos en el papel de filtro (14).

ParkinElmer 226 i 201508 101535 / 412401 ParkinElmar 226 5d 2015-08 101535 ¢ 412401
g AN TN TN [ 27N 77N 27N TN TN
1 i 1} ] 1 (I} i i i 1
~ - ~ - ~ - ~ - ~ - ~ ~
K - - - - - - - -+ - - - - - - - - N —_ -
FENILCETONURIA y CRIBADO AMPLIADE (Olros Errores Cangénits HIPOTIROIDISMO CONGENITO, HIPERPLASIA SUPRARRENAL,
.................................... ¥ Soiios Droanioes) DREPANOCITOSIS ¥ FIBROSIS QUISTICA
N Ruu stro entrada en el laboratorio M Registro entrada en ol laboratorio
NEHTHNINIINNEIEI N == 4nnannnd1a - NEN G THIIEEII . == 4nnannndaa

11.La sangre soOlo se debe aplicar a un lado del segmento de papel
absorbente del dispositivo de recogida de muestras (tarjeta) (es decir, no
girar el dispositivo de lado a lado durante la recopilacion de la misma).

12.Intentar absorber la sangre desde el centro del circulo.

13. No presionar ni tocar el papel absorbente contra el sitio de puncién en el
talon.

14.No utilizar para la recogida y traspaso de la sangre, el dispositivo
capilar, porque suelen estar impregnados con anticoagulante. Si no
tienen anticoagulante, se pueden formar coagulos que alterarian los
resultados y normalmente se toca el papel absorbente con la punta del
capilar para depositar la gota, produciendo rascado del papel vy
alteracion de los resultados (16).

15.Cada vez que se impregne un circulo, se debe mirar ambas caras de la
tarjeta para asegurarse que la sangre empapoé bien el papel y traspaso
al otro lado.

16.Si no fuera asi, (no ha quedado totalmente impregnado el circulo), se
seguira la recogida de sangre en el siguiente disco. Si el flujo de sangre
ha disminuido, se repetira la incision recogiendo la muestra en los
siguientes discos. Si no fuera posible, repetir la extraccion de sangre
utilizando una nueva tarjeta. Nunca rellenar sobre el mismo circulo.
porque produciria estratificacion de la muestra (14).

17.Finalizada la recogida de la muestra, elevar el pie por encima del
cuerpo del recién nacido y presionamos levemente con una gasa estéril
sobre la zona de incision hasta que el sangrado ceda.
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18.Tener especial precaucion en no contaminar la tarjeta (restos de agua,
formulas, medicacion soluciones antisépticas o polvo de guantes...... )
antes o después de su uso. En caso de contaminacién descartar la
tarjeta.

19.Registrar en la historia y en el documento de salud que se ha realizado
el procedimiento, anotando el numero del cédigo de barras que esta
impreso en la tarjeta, para asegurar la trazabilidad.

Secado de la tarjeta

Durante el secado de la tarjeta, evitar tocar las manchas de sangre,
permitiendo que la muestra se seque en una superficie horizontal, al menos
tres horas a temperatura ambiente (18 - 25 ° C). No aplicar fuente de calor
directa

No apilar las tarjetas durante el proceso de secado.
No guardar las tarjetas en plasticos pues favoreceria el acumulo de humedad.

Una vez secas, las tarjetas podran guardarse en nevera, colocandolo en una
zona donde no haya humedad, evitando puertas, paredes y cajones, hasta
proceder al envio al laboratorio, segun normas de cada centro, para ser
dirigidas al Laboratorio Cribado Neonatal. Hospital General Universitario
Gregorio Maranon (HGUGM)

6.4. Registro

Una vez realizado el procedimiento, registrar en la historia y en el documento
de salud que se ha realizado la recogida de muestra, apuntando en la historia
clinica el numero de la tarjeta por si hay extravios, dudas en la
identificacion...... Especificar cualquier incidencia que haya surgido en la
extraccion.

En caso de traslados desde otros hospitales a los que ya se les haya realizado
la prueba, registrarlo en la historia del recién nacido.

Asi mismo especificar y registrar en la historia clinica si hay alguna repeticion de la
prueba y especificar el motivo por el que se repite.

6.5. Medidas de analgesia no farmacolégica
Se deben emplear medidas de analgesia no farmacoldgica antes y durante la

realizacion del procedimiento de extraccion de la muestra para el cribado
metabdlico. Se puede utilizar una medida de analgesia no farmacoldgica o mas
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de una conjuntamente (26), la eleccidon de una u otra medida dependera del
estado del nifio y de la presencia o no de los padres en el momento de realizar
el procedimiento.

o AMAMANTAMIENTO Y LECHE MATERNA: Los componentes de la
lactancia materna que contribuyen al efecto analgésico incluyen la
presencia de una persona reconfortante (la madre), el contacto piel con
piel, la distraccion de la atencién y la dulzura de la leche materna. Tomar
el pecho durante el procedimiento doloroso disminuye el llanto y la
expresion dolorosa, reduce el dolor comparado con el placebo y tiene
similar efecto que la sacarosa. Por tanto el amamantamiento o la
administracién de leche materna cuando el RN no puede mamar,
deberian de utilizarse para disminuir el dolor durante un procedimiento
doloroso (27,28) .

0 SACAROSA: Consiste en administrar unas gotas de sacarosa al 24%
via oral dos minutos antes del procedimiento. La dosis depende de la
edad gestacional (0,012-0,12g) en neonatos (29).

o SUCCION NO NUTRITIVA: La succién reduce las puntuaciones en los
escores del dolor. El efecto maximo se consigue cuando se utiliza la
administracion de sacarosa o leche materna junto con la succion (28,29).
En los RN prematuros permitir una succién 3 minutos antes del estimulo
doloroso sera eficaz para reducir el dolor (26,30) .

o CUIDADO CANGURO: Existe suficiente evidencia para recomendar el
Cuidado Canguro como medida de analgesia no farmacolégica. Debe
posicionarse al RN en Cuidado Canguro al menos 10 minutos antes del
procedimiento manteniéndolo durante la realizacion de la técnica(26,31).

CONTENCION: Consiste en mantener al nifio en posiciéon de flexion y con los
miembros proximos al tronco y hacia la linea media. Los nifios que se mantienen asi
durante el procedimiento doloroso recuperan antes la frecuencia cardiaca basal y
tienen menos expresion del dolor [20]. Se trata de una intervencion eficaz para
modular la reaccion y regulacion del dolor en los recién nacido prematuros (26).

6.6. Situaciones especiales.

Cribado en Unidades de Neonatologia

El cribado neonatal en el Servicio de Neonatologia se realizara a todos los
recién nacidos ingresados a las 48 £ 6 horas de vida. Es muy probable que se
necesite repetir la prueba de cribado a estos RN ingresados por haberse

obtenido un resultado alterado. Las situaciones mas frecuentes de repeticidon
son:

- Recién Nacido Pretérmino (RNPT) < 32 semanas de edad
gestacional
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- RNPT < 1500 gramos al nacimiento.
- RN con nutricién parenteral

- RN gemelar monocigaotico

- RN con transfusiéon sanguinea

- RN con bilirrubinemia

Cuando sea necesario la repeticion de la prueba, el Laboratorio de Cribado
Neonatal HGUGM, se pondra en contacto con el hospital donde esté ingresado
el RN o bien contactando con los padres/tutor.

Extraccién de la muestra venosa

Aunque la extraccidn de la muestra para el cribado neonatal metabdlico tiene
que ser capilar, en caso de RN muy prematuros o RN gravemente enfermos se
puede aprovechar una puncion venosa al realizar otra analitica. En este caso
se sacara en una jeringa sin ningun tipo de anticoagulante u otra sustancia y
se dejara caer la gota sobre el papel filtro sin apoyar nada en él.

Se procurara evitar extraer la sangre de una via ya canalizada, si fuera
inevitable se especificara la medicacién que se administra por esa via v si esta
heparinizada.

Registrar en la tarjeta que se ha sacado de muestra venosa
Recién nacido procedente de otro hospital
Se debera revisar el informe de enfermeria o en su defecto el informe médico
de todo RN que ingrese procedente de otro hospital, comprobando si esta
realizado el cribado metabdlico neonatal.

= Siconsta como realizado, se registrara en la historia del RN.

»= Si no consta como realizado se procedera a la recogida de la muestra
como cualquier RN ingresado en la unidad de neonatologia

7.-Indicadores

- Registro de la obtencion de muestra
- Muestras no validas

Ver en Anexo | las fichas de los dos indicadores
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ANEXO I: Ficha de indicadores

Nombre del indicador

I.CMN 1.Muestras no validas.

Area del indicador

Hospitalizacion

Criterio de Calidad

Las muestras deben sacarse de forma correcta.

Formula

Muestras no validas x 100/ total muestras.

Las muestras no validas pueden ser por varios motivos:

e Muestra que no se ha secado antes de introducirla
en el sobre.

L e Muestra que no ha traspasado todo el papel
Explicacion de absorbente.
Términos e Muestra en exceso: después de ya estar seca, se
ha afiadido en ella mas sangre.
e Muestra escasa.
e Muestra arrancada de su soporte e identificada.
Poblacion Muestras enviadas a analisis
Tipo de indicador Proceso
Fuente de datos Informes de la DG hospitales
Responsable de la | DG hospitales
medicion
Periodicidad de la | Trimestral
medicion
Estandar <1%

Comentarios

/Bibliografia

e Departamento de Salud de la Generalitat de Catalunya.
Protocolo de actividades preventivas y de promocién de
la salud a la edad pediatrica. Direccid6 General de Salut
Publica. 2008
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Nombre del

indicador

I.CMN2-Registro de la obtencion de muestra

Area del indicador

Hospitalizacion

Criterio de Calidad

Debe quedar registro de la muestra para en caso de que
la muestra no sea valida o haya cualquier problema de
identificacion que sea recuperable

Muestras registradas en H? C? *100/Total de muestras

Formula .
obtenidas
Explicacion de | Se considerara Muestras registradas en H? C?, aquella
Términos muestrg que flg_ure registrada en algun documento oficial
de la H? del paciente
Poblacién Recién nacidos atendidos en el hospital

Tipo de indicador

Proceso

Fuente de datos

Registros de enfermeria o historia clinica, Registro de PM
enviadas

Responsable de la

medicion

Servicio de Calidad o en su defecto el que la Direccion de
enfermeria designe

Periodicidad de la

medicion

Al menos una vez al ano

Estandar

>95%

Comentarios

/Bibliografia

Ministerio de Sanidad y Politica Social. Cuidados desde el
nacimiento. Recomendaciones basadas en pruebas y buenas
practicas. Madrid: Ministerio de Sanidad y Politica Social; 2010.
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ANEXO II: Estrategia de busqueda

La busqueda se realizé en los idiomas castellano e inglés. En primer lugar se
cred un glosario de términos relacionados con el tema cribado metabdlico
neonatal para convertirlos posteriormente a lenguaje controlado o descriptores,
optimizando asi la busqueda bibliografica.

Glosario (castellano) Glosario (inglés) Descriptor (MESH)
Recién nacido, prematuro, | Newborn, infant newborn infant, premature
neonato infant
Cribado neonatal, tamizaje | Metabolic test, testing
neonatal, pruebas metabolic diseases, early
metabolicas, screening detection endocrine, Neonatal screening
metabdlico. newborn screening,
tandem mass
spectrometry.
. ] .| Heel prick, Heel puncture,
Puncién talon, puncion _ . Phlebotomy, blood
) blood sampling, capillary _ )
capilar . specimen collection.
heel stick, heel lance.
. Venepuncture, Phlebotomy, blood
Venopuncion . )
venopuncture, specimen collection.
Enfermedades Metabolophaties,
metabdlicas, congenital metabolic | Metabolic diseases, Inborn
metabolopatias, errores | disorders, congenital | Errors metabolism
congeénitos del | metabolic diseases.
metabdlicos
Pain, burns, injuries, _
Pain, burns, wound and
Dolor, quemaduras temperatura, procedural

_ injuries, management pain
pain,

La estrategia de busqueda se realiza en dos areas. Una de ellas es identificar
las guias de practica clinica (GPC) actuales publicadas sobre el cribado
neonatal y los protocolos basados en evidencia de distintas instituciones, y la
otra es identificar las revisiones sistematicas, ensayos clinicos y otros estudios
primarios sobre el tema publicados en los ultimos 5 anos.

Posteriormente a la busqueda bibliogréafica, se realizé una lectura critica del
material y se selecciono segun criterios de calidad.

-
q Servicio Madrileno de Salud
Direccion General de Atencion Especializada

SaludMadrid B
E Comunidad de Madrid Hustre Colegio Oficial de
Enfermeria de Madrid




Protocolo de Cribado Neonatal de Enfermedades Endocrino Metabdlicas Version: 1
Cdédigo: PROT-AE-005 Pagina 23 de 28

e Busqueda en Bases de Datos

Se llevo a cabo una busqueda de guias y estudios publicados en los ultimos 5
anos(2007- septiembre 2013) en las bases de datos Pubmed, Cuiden Plus,
Cochrane Library, Scielo, Science direct, Tripdatabase, Clinical Evidence..

e Busqueda estructurada en paginas web

En Noviembre 2013- enero 2014, un miembro se encargo de localizar las GPC
actualizadas y que cumplieran criterios de calidad, a través de paginas que
dan acceso a guias de practica clinica:

- Guia salud: http://www.quiasalud.es/web/guest/catalogo

- RNAO: http://rnao.ca/bpg.

- Nacional Guideline Clearinghouse (NGS): www.quideline.gov

- Nacional Institute for Health and Clinical Excellence (NICE):
http://www.nice.org.uk

- Centers of Disease and Control and Prevention (CDC):
http://www.cdc.gov/

A su vez, se realiz6 una busqueda a través de paginas que dan acceso a
sociedades cientificas, a protocolos de enfermeria y a otros recursos:

- Asociacion espanola de pediatria (AEP): http://www.aeped.es/

- Asociacion _Espafiola de Pediatria, Seccion de Errores Innatos del
Metabolismo (AEP-SEiM): http://www.aeped.es/sociedades/seeim

- Asociacion _espanola para el estudio de los errores congénitos del
metabolismo (AECOM): http://ae3com.eu/aecom-quienes.php

- Asociacion espainola de cribado neonatal (AECNE): http://aecne.es/

- International  Society for Neonatal Screening: http://www.isns-
neoscreening.org/

- Anales de pediatria: http://www.aeped.es/anales/

- American Association for Clinical Chemistry:
http://www.aacc.org/members/nacb/pages/default.aspx
- Agencia de evaluacion de tecnologias sanitarias:

http://www.sergas.es/MostrarContidos Portais.aspx?ldPaxina=60538
- Clinical and Laboratory Standards Institute: http://www.clsi.org/

e Exploracién mediante motores de busqueda

A través de “Google Académico” se llevo a cabo una busqueda de guias
existentes sobre el estudio metabdlico neonatal en paginas web.
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e Busqueda manual

Se solicitd a todos los miembros del grupo que revisaran los protocolos de
cribado metabdlico del hospital al que pertenecen y se indexaran en la
busqueda si no se hubieran encontrado mediante la estrategia de busqueda
anteriormente descrita.

e Opinidn de expertos
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ANEXO Il Ejemplos obtencidén de Muestras

MUESTRAS NO VALIDAS

a2y

Muestra insuficiente para el test

Se retird el papel filtro antes que la sangre rellenase por
completo el circulo o de que traspasase el papel.

Se aplico la sangre al papel filtro con un tubo capilar

Poco antes o después de la obtencién de la muestra el papel
filtro entré en contacto con manos con guantes o0 manos sin
guantes impregnadas en talco o locion de manos.

BEs el

Muestra aparenta estar rallada o
desgastada

Se aplico la sangre con un tubo capilar u otro dispositivo

Muestra sin secar antes de
refrigerar

Se envié la muestra antes de transcurrir un minimo de tres
horas de secado.

Muestra sobresaturada

Se aplicé un exceso de sangre en el papel filtro, frecuentemente
con un dispositivo

Se aplico la sangre por ambas partes del papel filtro

Muestra aparentemente diluida,
destefida o contaminada

Se apret6 u ordefid la zona de talén que rodea el area de
puncion.

Poco antes o después de la obtencién de la muestra de sangre,
el papel filtro se toc6 con las manos enguantadas o
impregnadas con sustancias tales como solucion antiséptica,
férmulas, alcohol, agua, locién de manos o talco.

El papel filtro relleno se expuso a una fuente de calor directo.

La muestra presenta anillos de
suero

No se seco el alcohol del area de puncién antes de realizar la
puncién

El papel filtro entr6 en contacto con alcohol, locién para las
manos, etc.

Se apret6 excesivamente la zona que rodea el area de puncion
La muestra no se seco correctamente

Se utilizé un tubo capilar para aplicar la sangre al papel de filtro.

060600

La muestra aparenta tener
coagulos o capas sucesivas de
sangre.

El mismo circulo del papel filtro entré en contacto con gotas de
sangre mas de una vez.
Se aplico sangre a ambos lados del papel filtro

No hay sangre

No se logré obtener una muestra de sangre.

Fuente: Clinical and Laboratory Standards Institute (CLSI). Blood Collection on Filter Paper for Newborn Screening
Programs; Approved Standard—Sixth Edition. Clinical and Laboratory Standards Institute. Pennsylvania. USA. 2013.
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MUESTRAS VALIDAS
Deje que se absorba una cantidad de sangre

suficiente para llenar por completo el circulo
preimpreso en el papel de filtro. Llene todos los
: circulos necesarios con sangre. No acumule capas
e sucesivas de gotas de sangre ni aplique sangre
mas de una papel.

Fuente: elaboracion propia
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