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Desde finales de la década de los 70, muchos paises
pusieron en marcha programas de cribado metabdlico
neonatal encaminados al diagnostico precoz de aquellas
metabolopatias congénitas que, detectadas en los pri-
meros dias de vida, fuesen susceptibles de tratamiento.
De esta manera se mejord notablemente el pronostico
de algunas de estas enfermedades. Inicialmente, los pro-
gramas incluyeron el cribado de la fenilcetonuria y del
hipotiroidismo congénito, siendo ampliados posterior-
mente con el de la hiperplasia suprarrenal congénitay de
la fibrosis quistica de pancreas. Recientemente, la intro-
duccion de la espectrometria de masas en tandem ha
permitido el cribado de muchas metabolopatias; sin em-
bargo, muchas de ellas no retnen los criterios minimos
para ser incluidas en un programa de cribado universal.

Es necesario que el pediatra de Atencidon Primaria
compruebe que se ha realizado el cribado neonatal
y que se ha registrado correctamente.

La comunicacion de una anomalia o de un posible
diagndstico de trastorno congénito del metabolis-
mo debe producirse en los primeros 15 dias de
vida.

Durante la puncion del talén deben adoptarse me-
didas no farmacologicas para evitar el dolor, como
el amamantamiento, el contacto piel con piel o las
soluciones de sacarosa.

Los padres deben ser informados, mejor si puede
ser por escrito, de las pruebas de cribado metabo-
lico neonatal.

Ha sido un acuerdo importante entre el Ministerio
de Sanidad y el Consejo Interterritorial la unificacion
de los programas de cribado metabdlico neonatal
mediante un Unico programa para todo el territorio
espafol.

La deteccion sistematica de metabolopatias neonata-
les se inicia en Espana, al igual que en otros paises de
nuestro entorno, a finales de la década de los 70 del siglo
XX. Desde entonces, la mayoria de los paises desarrolla-
dos han introducido programas de deteccion de metabo-
lopatias centrados fundamentalmente en el cribado del
hipotiroidismo congénito (HC) y de la fenilcetonuria (FC).
Segun el informe realizado por J. Soriano Faura* sobre la
variabilidad de actividades preventivas realizadas en Es-
pafaen 2011, en cinco comunidades auténomas (CCAA)
disponen de espectrometria de masas en tandem (EMT)
y criban respectivamente 17, 19, 30 y 40 trastornos. En
cinco CCAA se realizan tres cribados, en una se realizan
dos, en dos CCAA cuatro trastornos y dos trastornos en
otras seis. En la
cribados en Espaiia de las distintas metabolopatias'=
hasta junio de 2013. Como vemos, la variabilidad del cri-

podemos ver el nimero de ninos

bado neonatal es muy amplia a lo largo de toda la geo-
grafia espanola, a pesar de que los expertos indican que
para una gestion eficiente de los recursos cada laborato-
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Tabla 1. Enfermedades objeto de cribado neonatal en Espaiia hasta junio de 2013

Comunidad HC HFA HSC FO HBs T™MS Aiio
Andalucia X X X 2011
Aragon X X X X X 2013
Asturias X X 2011
Baleares X X X 2007
Canarias X X X 2007
Castilla La Mancha X X X 2007
Castilla Leon X X X 2007
Catalufia X X X X 2011
Comunidad Valenciana X X X X 2011
Extremadura X X X X 2011
Galicia X X X X 2011
Madrid X X X X 2011
Murcia X X X 2011
Navarra X X 2007
La Rioja X X X X 2007
Pais Vasco X X X X X 2011

FO: fibrosis quistica; HBs: hemoglobina S, de la anemia drepanocitica o falciforme; HC: hipotiroidismo congénito; HFA: hiperfenilalaninemias; HSC: hiperplasia suprarrenal

congénita; TMS: espectrometria de masas en tandem; X" parcialmente.

Modificado de: Informe sobre la situacion en Espaiia de los programas de cribado neonatal.

rio de cribado deberia procesar unas 50 000 muestras
anuales. Seria deseable por tanto un programa Unico de
cribado para todo el territorio espanol realizado con la
mejor tecnologia disponible (EMT) y coordinado entre
todas las CCAA. Desde junio de 2013, el Ministerio de Sa-
nidad y el Consejo Interterritorial han acordado un pro-
grama de cribado neonatal para todo el territorio espa-
fiol>. Son siete los trastornos que se consideran
prioritarios y que pueden verse en la Tabla 2.

Los criterios que deben cumplirse para incluir en el criba-
do de errores innatos del metabolismo son los siguientes®®:

Tabla 2. Programa unificado de cribado metabolico neonatal. Ministerio de Sa

* Debe tratarse de una anomalia relativamente fre-
cuente, al menos 1:15 000 recién nacidos.

* Debe producir una grave anomalia metabdlica.

* Debe ser dificil de diagnosticar clinicamente du-
rante el periodo neonatal.

* Eldiagndstico clinico debe producirse tras una fase
preclinica asintomatica.

¢ Debe existir un marcador bioquimico con una bue-
na sensibilidad y especificidad, que permita discri-
minar a los recién nacidos sanos de los enfermos
durante la fase preclinica.

nidad

Propuesta de junio de 2013

Propuesta para diciembre de 2013

Hiperfenilalaninemias

Hiperplasia suprarrenal congénita

Deficiencia de acil CoA de cadena media (MCAD)

Galactosemia

Aciduria glutdricatipo |

Déficit de biotinidasa

Hipotiroidismo congénito

Fibrosis quistica de pancreas

Deficiencia de 3-hidroxiacil CoA deshidrogenasa de cadena larga (LCHADD)

Anemia de células falciformes

Fuente: http://www.redaccionmedica.com/contenido/images/Punto%208Propuesta%20cribado%20neonatal%20CISNS.pdf
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Debe ser posible realizar un tratamiento de la en-
fermedad de forma precoz, que mejore sensible-
mente el pronostico de la misma.
El coste del programa de prevencion debe ajustar-
se a los criterios de evaluacion econdmica, como
todo programa de salud publica.

Cualquier anomalia detectada debe ser conocida y co-
municada en los primeros 15 dias de vida. Se describen a
continuacién de forma resumida los trastornos conside-
rados por los expertos como prioritarios para ser objeto
de cribado®®.

EIHC es causa de importantes alteraciones en el desa-
rrollo cerebral del feto, produciendo anomalias estructu-
rales permanentes. Se estima que solamente un 5% de
los recién nacidos con HC presentara manifestaciones
clinicas. Existen varios genes sospechosos del trastorno,
como los TTF1, TTF2, PAX8 y TSHR locus 2q12-q | 4. La pre-
valencia en Espafa de de 1:2344. Es mas frecuente en el
sexo femenino (2:1). La herencia es autosémica recesiva.
La clinica consiste en retardo mental, retraso de creci-
miento, macroglosia, piel aspera y hernia umbilical**®.

Existen dos estrategias:
Determinacion primaria de hormona tiroestimu-
lante (TSH) si esta supera los 10 u/mly es menor de
25 u/ml se realiza una segunda determinacion. Si
la TSH supera los 25 u/ml se realiza la confirmacion
diagnostica.
Basada en la determinacién de T4 con un punto de
corte de 6 u/mly de TSH punto de corte 25 u/ml
En EE. UU. se ha adoptado la estrategia basada en la de-
terminacion de T4, mientras que en Europa y Japon se in-
vestiga laTSH en primer lugar. La estrategia de la T4 es mas
costosa desde el punto de vista econdmico, pero permite la
deteccion de HC secundarios, terciarios y por déficit de glo-
bulina transportadora de tiroxina (TBG) sin elevacién de la
TSH, si bien en este caso seran necesarios para el diagnos-
tico los test de TSH y TRF, y determinaciones de TBG, estos
trastornos son mucho mas raros, de menor gravedad.
Algunos nifos prematuros, asi como los recién naci-
dos que han precisado cuidados intensivos o han recibi-
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do tratamiento con dopamina o yodo en sus diversas
formas de administracion, tienen elevaciones delaTSHy
amplias fluctuaciones en los niveles de T3 y T4 que impi-
den valorar correctamente los niveles de TSH. Los progra-
mas que se basan en dos determinaciones informan que
hasta un 10% de los casos de HC se diagnostican con la
segunda determinacion® Segun la American Academy of
Pediatrics, la prevalencia de HC para la segunda determi-
nacion es de 1:30 000y suelen ser nifios prematuros y de
muy bajo peso al nacer. Es conocido que algunas situa-
ciones, como la prematuridad, las cardiopatias o la admi-
nistracion de farmacos como dopamina, amiodarona o
los contrastes yodados, pueden causar elevaciones de la
TSH. Esta indicado por tanto hacer una segunda determi-
nacion en prematuros menores de 32 semanas o de peso
inferior a 1500 g. Algunas comunidades establecen una
segunda determinacion de rutina.

Casi todos los autores proponen que el cribado la pri-
mera determinacion se realice a las 48 horas de vida**”.

La fenilcetonuria es un error innato del metabolismo
en el que existe un defecto de hidroxilacion de la fenila-
lanina (FA), que no puede convertirse en tirosina como
consecuencia del déficit de fenilalanin-hidroxilasa
(FAOH) o de la dihidropterina reductasa (DPHR). Esta ul-
tima enzima necesita para su actuacion de la presencia
de tetrahidrobiopterina (BH4). La tirosina se convierte asi
en un aminoacido esencial para el organismo, a la vez
que se produce un aumento de fenilalanina en sangre y
aumenta su transaminacion como via metabdlica alter-
nativa. Se acumulan, asimismo, los acidos fenil-piravico,
fenilacticoy fenilacético. El defecto en la sintesis de FAOH
se debe a una anomalia génica localizada en el cromoso-
ma 12,y el de la DPHR en el cromosoma 4. Existen tam-
bién formas con déficits parciales. En conjunto, las hiper-
fenilalaninemias tienen una prevalencia en Espafia de
1:9201. Las formas mas graves 1:19 747 y las moderadas
1:12 4222

La FC produce un retraso psicomotor y un deterioro
intelectual irreversibles en poco tiempo. Estos trastornos
pueden prevenirse si se instaura precozmente una dieta
pobre en fenilalanina. Los nifios con FC suelen ser rubios,
de tez palida y con un olor caracteristico a paja mojada.
El cribado de FC es muy eficaz, ya que antes del cribado el
85% de los nifios con FC tenia un cociente intelectual (Cl)
menor de 40, y un 37%, menor de 10. Actualmente, con
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el cribado, cerca del 95% de los ninos con FC tiene un Cl
normal. Los elevados niveles de FA en sangre dan lugar a
alteraciones estructurales del sistema nervioso central,
con interferencia en el proceso de maduracién cerebral.
Estas alteraciones neuropatologicas producen un grave
retraso mental sino se inicia precozmente una alimenta-
cion pobre en FA.

El cribado de la FC se realiza mediante fluorometria,
cromatografia en papel o en capa fina y ultimamente
mediante EMT?#¢. La clasica prueba de Guthrie ha que-
dado obsoleta. Para el cribado se considera adecuada la
toma de muestras entre las 24 horas y los siete dias de
vida (no antes de las 12 horas). Los puntos de corte de FA
son de 150 uM (2,5 mg/dl) y el punto de corte para co-
ciente fenilalanina/tirosina es de 2,5. Para una determi-
nacién correcta es necesario asegurarse de que se haya
realizado una ingesta adecuada de proteinas y que no
esté recibiendo nutricion parenteral.

Es preciso instaurar precozmente un régimen dietéti-
co. Los niveles de FA elevados, aun durante cortos perio-
dos de tiempo, pueden producir serios trastornos de con-
ducta y eccema facial. Se deben monitorizar los niveles
de FA, manteniéndolos entre tres y seis mg/dl. Hay con-
troversia sobre el tiempo que debe durar este régimen
alimentario. Existen, sin embargo, recomendaciones en
las que se insiste en prolongarlo de forma indefinida

En los pacientes que responden al cofactor se admi-
nistra BH4.

La hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) se debe ge-
neralmente a la ausencia o disminucion de la enzima
21-hiidroxilasa, que da lugar a un bloqueo en la sintesis
de cortisol, con aumento secundario en la sintesis de an-
drogenos y virilizacion del feto. Con gran frecuencia, se
produce un cuadro de pérdida salina hacia las dos sema-
nas de vida. La prevalencia en Espana es de alrededor de
1:12 718 en las CCAA en las que se realiza®. El tratamien-
to con hidroxicortisona estabiliza el problema y permite
un crecimiento normal. En algunos casos se precisa ana-
dir mineralcorticoides. El cribado y la deteccion de porta-
dores son posibles mediante la determinacién de la
17-OH-progesterona por inmunoensayo, fluorometria o
espectrometria de masas en tandem. El punto de corte
par la determinacion de 17-OH-progesterona es 10-30
ng/ml, y para recién nacidos de bajo peso y prematuros,
inferior a 50 ng/ml. El cribado neonatal con 17-OH-pro-
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gesterona tiene algunos problemas, con tasas de falsos
positivos por encima del 1%. Esto se debe a que pueden
darse reacciones cruzadas con otros esteroides que estan
elevados por estrés y tambien por la prematuridad. Algu-
nos centros de cribado proponen una estrategia con dos
muestras que mejore la especificidad. Otra alternativa es
la deteccion simultanea de 17-OH-progesterona, cortisol
y androstendiona mediante EMT.

La fibrosis quistica de pancreas (FQP) se hereda con
caracter autosémico recesivo. Se produce por una ano-
maliaen el gen CFTR en el locus 7g31. Se produce por una
mutacion del gen que codifica la proteina reguladora de
la conductancia transmembrana.

Su frecuencia en Espafia es 1:3449. Se caracteriza por
una anomalia exocrina generalizada, con una anormal
viscosidad de todas las secreciones exocrinas que ven de
esta forma dificultada su eliminacién, acumuldndose en
los conductos excretores. En el aparato respiratorio con-
duce a bronconeumopatia crénica, sinusitis y poliposis
nasal. En el tracto digestivo se produce en muchos casos
un ileo meconial perinatal, pero también una insuficien-
cia pancreatica con esteatorrea y desnutricion, alteracio-
nes hepaticas con fibrosis y finalmente una verdadera
cirrosis biliar. En el aparato reproductor masculino da lu-
gar a azoospermia o agenesia de vasos deferentes. La
anomalia en el gen CFTR lleva, asimismo, a una alteracion
en los canales del cloro, con una mayor concentracion de
clorurode sodio en el sudor. En situaciones de sudoracion
profusa se pueden llegar a producir cuadros de deshidra-
tacion hiponatrémica. Es tipica la colonizacion precoz por
Pseudomonas aeruginosay Burkholderia cepacia. La enfer-
medad es de penetrancia variable. Desde que es posible
analizar el ADN gendmico, se conocen mas de 1000 mu-
taciones para el gen CFTR. La mas frecuente es la delta
F508 (DF508), que en Espafia representa el 50% de todas
las mutaciones y el 70% en otros paises.

Técnica de cribado

El primer intento de cribado para la FOP se produjo en
los afios 50 mediante el test del meconio. Desde finales
de los 70 se determina la tripsina inmunorreactiva (TIR)
en mancha de sangre seca, ya que la concentracion plas-
matica de esta sustancia estd aumentada en la FQP. Se
utiliza la inmunofluorescencia de tiempo retardado y el
enzimoinmunoanalisis. Pueden considerarse normales

Form Act Pediatr Aten Prim. 2013;6(3):229-35

©AEPap 2013 - Copia para uso personal, se prohibe la reproduccion y/o transmision de este documento por cualquier medio o formato - www.fapap.es



J. Galbe Sdnchez-Ventura, et al.

cifras entre 90 y 200 ng/ml. Su confirmacién requiere de
una segunda determinacion y un test del sudor, pasado
un mes. Posteriormente se ha desarrollado el analisis del
ADN. Actualmente, el cribado se realiza con una técnica
combinada. Se utiliza la misma mancha de sangre que
para otras metabolopatias. Se determina la TIR en primera
instanciay, si esta supera un punto de corte de 110 ng/m|,
se realiza sobre la misma muestra un analisis del ADN,
buscando la mutacion DF508 o bien otras mutaciones.
Con esta técnica secuencial TIR/ADN, la sensibilidad es
practicamente del 100% y la especificidad del 99,5%.

El cribado de la FOP mejora los resultados de la enfer-
medad, y las poblaciones sometidas a cribado evolucio-
nan mejor que las que se abandonan a la suerte del diag-
nostico clinico*®. El cribado permite anticipar y prevenir
la deshidratacion hiponatrémica por situaciones de au-
mento de la sudoracion. El crecimiento y desarrollo de las
poblaciones de FOP sometidas a cribado es mejor duran-
te los primeros diez anos de vida, ajustando los datos
para un mismo nivel de funcién pancreatica y también es
menor el deterioro de la funcion pulmonar. El cribado
permite, asimismo, la prevencion o el retraso de la colo-
nizacion por Pseudomonas, en muchos casos determi-
nante de la evolucion respiratoria de los nifios con FOP.
Algunos estudios muestran un menor nimero de infec-
ciones respiratorias a los dos anos de vida en nifios con
FQP sometidos a cribado, respecto a los no sometidos a
cribado.

La incidencia de anemia de células falciformes (ACF)
en el colectivo subsahariano es de alrededor del 1,18%;
en los norteafricanos, del 0,05%, y en los afrocaribefios,
del 0,2%. La ACF se debe a una anomalia de la hemoglo-
bina (HbS). La HbS es una variante de la HbA de los adul-
tos?

La enfermedad cursa con anemia crénica moderada o
grave y crisis vasooclusivas que cursan con sintomas do-
lorosos en cualquier punto del organismo y posibilidad
de sepsis, sobre todo por Streptococcus pneumoniae,
Haemophilus influenzae y Neisseria meningitidis por as-
plenia funcional. En la ACF esta indicada la profilaxis con
penicilinay la vacunacion antineumococica y antimenin-
gococica para prevenir complicaciones infecciosas. Exis-
ten diversas formas de presentacion de la ACF segun el
numero de alelos afectados o la presencia del gen de la
B-talasemia. Por ello, la forma de presentacion va desde

Cribado neonatal de enfermedades endocrinometabdlicas

el rasgo de ACF hasta formas variables de anemia y crisis
vasooclusivas.

Técnica de cribado

El cribado se realiza mediante deteccion de HbS y HbA,
F A2,S,C EyD mediante cromatografia liquida de alta
resolucion de intercambio cationico, electroforesis capi-
lar, isoelectroenfoque y fluoroinmunoanalisis Otras téc-
nicas mas sofisticadas serfian las técnicas de analisis ge-
nético. El cribado de la ACF estaria indicado en poblacion
de origen norteafricana, subsahariana, afroamericana y
del sudeste asiatico, dada la alta prevalencia en estos co-
lectivos. Debido al elevado porcentaje de poblacion de
origen subsahariano que vive actualmente en Espana, es
conveniente que en un futuro se plantee el cribado neo-
natal universal de este trastorno en Espana, es por tanto
muy oportuno que en el mencionado acuerdo del Conse-
jo Interterritorial se haya planteado el cribado neonatal
universal de este trastorno®®.

Es un trastorno por defecto en el gen MCAD en el lo-
cus | p31.Se produce un defecto de la betaoxidacion de
los acidos grasos de cadena media. La incidencia esta
entre 1:3000-1:17 000. Se dispone de los datos de Gali-
cia (1:11 333). La herencia es autosémica recesiva. La
clinica es de vomitos, estupor, letargia que puede pro-
gresar a coma y fracaso cardiorrespiratorio, convulsio-
nes y muerte. Puede haber hepatomegalia y pruebas
hepaticas, amonio y pruebas de coagulacion alteradas.
Suele haber hipoglucemia durante los episodios de agu-
dizacion con cetonas bajas, aunque en ocasiones la ce-
tonuria puede llegar a ser normal, por lo que una hipo-
glucemia con cetonas normales no puede excluir el
diagndstico de MCAD?®.

El cribado se realiza mediante la determinacion de
acilcarnitinas en sangre con elevaciones de la octanoil-
carnitina (C8) y de la decnoilcarnitina (C10) y del cociente
C8/C10; la carnitina total suele estar disminuida y la es-
terificada suele aumentar.

El cribado se realiza mediante EMT.

El tratamiento consiste en evitar los periodos prolon-
gados de ayuno, suplementar con carnitina y evitar la
ingesta de acidos grasos de cadena media. Durante los
periodos de descompensacion, aporte de hidratos de car-
bono orales o si fuera el caso de glucosa intravenosa.
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Es un defecto en el gen GCDH en el locus | 9p13.2 por
deficiencia de glutaril CoA deshidrogenasa. La prevalen-
ciaesde1:75000y en Galicia de 1:34 000. Es de herencia
autosomica recesiva. La clinica es de afectacion neurolo-
gica tras sufrir una crisis encefalopatica tras fiebre, vacu-
nacion o intervenciones quirurgicas. Se produce un dano
de los nucleos estriados con cuadros de distonia, ataxiay
espasticidad. Hay dos perfiles bioquimicos diferentes. La
de los altos excretores de acido glutarico (>100 mmol/
mol de creatinina en orina) y la de los bajos excretores
(<100 mmol/mol creatinina)?®.

El cribado se realiza mediante EMT por determinacion
de la glutarilcarnitina (C5-DC) y del cociente C5-DC/C16.

El tratamiento implica suplementar con carnitina y
riboflavina y la restriccion proteica con aporte libre de
aminoacidos precursores.

Es un déficit de isovaleril deshidrogenasa localizado
en el gen IVD locus | 5p | 4-15.

Se trata de un trastorno del catabolismo de la leucina.
La prevalencia varia entre 1:62 500 en Alemania y 1:250
000 en EE. UU. Es autosdmica recesiva. La forma de pre-
sentacion adopta dos formas: la precoz neonatal, mas
grave, que se presenta en la primera semana con vomi-
tos, rechazo de las tomas, estupor y coma®®.

La forma crénica, que suele aparecer a partir del afio
de vida también en forma de crisis con estos sintomas, si

Tabla 3.

Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce | Tirosinemia
Citrulinemia tipo | Homocistinuria
Citrulinemia tipo Il Tirosinemia tipo Il y Il

Deficiencia primaria de carnitina

Deficiencia de carnitina palmitoil tranferasa la Il
(CPTlay )

Deficiencia de acil-CoA-deshidrogenasa de cadena
corta (SCAD)

Aciduria 3-hidroxi 3-metil glutérica (HMG)
Acidemia metilmalénica
Aciduria-3-metil glutationica (:3MGA)

(CACT)

Acidemia propionica

Deficiencia de L3-acil-hidroxiacil CoA
deshidrogenasa de cadena larga (LCHAD)
Acidemia glutérica Il (MADD)

Deficiencia de carnitina/acil carnitina translocasa

Deficiencia de proteina trifuncional
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bien no tan graves y desencadenados por ingesta protei-
caoinfecciones. En algunos casos, no en todos, se produ-
ce un deterioro del desarrollo psicomotor. Es caracteristi-
co el olor a pies sudados.

El cribado se realiza mediante EMT por deteccién de
acilcarnitinas, fundamentamente C5 (isovalerilcarniti-
na). La AIS no puede diferenciarse mediante EMT de la
deficiencia de 2-metilbutiril CoA deshidrogenasa, por lo
que es necesario realizar otras pruebas.

El tratamiento consiste en evitar periodos prolonga-
dos de ayuno, restriccion de leucina y suplementos de
carnitina?®.

La EMT es una tecnologia relativamente nueva dentro
de la bioquimica analitica, mediante la cual se identifi-
can compuestos quimicos ionizados sometidos a un
campo magnético. El aparato de EMT dispone de dos ca-
maras. En la primera se ioniza el compuesto quimico me-
diante bombardeo de particulas que lo fragmenta en
moléculasy una segunda camara donde actua un poten-
te campo magnético. La velocidad de desplazamiento de
cada molécula dentro del campo magnético nos permite
identificarlas de forma muy especifica*.

Enla se muestran los trastornos que pueden
ser identificados mediante EMT.

Aciduria argininosuccinica
Argininemia
Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa (MCAD)

Deficiencia de de acil-CoA-deshidrogenasa de
cadena muy karga (VLACAD)

Acidemia glutarica |

Acidemia isovalérica

Deficiencia de beta cetotiolasa

Metilcrotonilglicinuria

Deficiencia de isobutiril-CoA deshidrogenasa

Modificado de: Paz Valifias L, Atienza merino G. Efectividad clinica del cribado neonatal de los errores congénitos del metabolismo mediante espectrometria de masas en tandem.

Revision sistematica. Madrid, Ministerio de Sanidad y Consumo. Avalia-t N° 2006/07.
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Se toma una misma muestra para el cribado de HC,
FC, HSCy FQP. En primer lugar se desinfecta el talon con
alcohol de 70° y se seca posteriormente. Se punciona con
una lanceta estéril y desechable en una de las caras late-
rales de la parte plantar del talon. Se deja que se forme
espontaneamente la primera gota de sangre, que se reti-
ra con una gasa estéril. Después se coloca el papel de fil-
tro homologado en contacto con la segunda gota de san-
gre, hasta que empapa toda la superficie destinada a la
mancha de sangre. La mancha debe rellenar todo el circu-
lo dibujado en el papel y empapar bien por ambos lados,
de modo que la mancha sea igual por el anverso que por
el reverso. La sangre debe recogerse de una sola vez. Los
papeles se secan al aire durante tres horas en posicion
horizontal, sin colocar nada encima. Deben conservarse
en lugar seco y protegidos de la luz. Finalmente pueden
enviarse por correo al laboratorio de referencia.

Los cambios fisiolégicos provocados por el dolor pue-
den producir desorganizacion en el desarrollo de las co-
nexiones neuronales. Existen ya numerosos estudios que
demuestran que medidas no farmacoloégicas simples
como el amamantamiento y el contacto piel con piel dis-
minuyen el dolor a través de mecanismos relacionados
con laliberacion de endorfinas. Otras medidas no farma-
colégicas son la administracion de soluciones de sacaro-
sa o la estimulacion tactil. La puncién del talon es dolo-
rosa y deberia realizarse mientras el lactante se
amamanta o, si no es posible, mediante alguna de las
medidas mencionadas’”.

Los padres deben ser informados de cuantos procedi-
mientos se realizan y de la finalidad de los mismos. En el
caso del cribado neonatal, la informacion es compleja, por
lo que pueden servir de ayuda los materiales elaborados
con este propésito®. El consentimiento por escrito noesim-
prescindible pero es necesario cerciorarse de que entienden
la finalidad del programa y de que prestan su conformidad.
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