EDITORIAL

El cribado neonatal y la colaboracion
entre instituciones cientificas

Comision de Errores Metabolicos Congénitos de la Sociedad Espanola
de Bioquimica Clinica y Patologia Molecular (SEQC)

(An Esp Pediatr 2002; 56: 201-203)

Desde el ano 1987, la Comisién de Errores Metaboli-
cos Congénitos de la Sociedad Espanola de Bioquimica
Clinica y Patologia Molecular (SEQC) es el foro de coor-
dinacion técnica de los 20 centros nacionales de cribado
neonatal y su funcién primordial es aportar criterios de
actuacion y realizar guias! para la implantacion de siste-
mas de la calidad en los programas de cribado neonatal.
Asi mismo, recoge anualmente?* todos los resultados ob-
tenidos en materia de deteccién precoz neonatal, con el
objetivo de realizar la evaluacion general a través de los
indicadores pertinentes.

Por ello, esta comision ha leido con interés en ANALES Es-
PANOLES DE PEDIATRIA la inclusion del apartado “Cribado en-
docrinometabdlico” incluido en las recién publicadas “Re-
comendaciones de minimos para la asistencia al recién
nacido sano™ y desea ofrecer la maxima colaboracion en
materia de deteccion precoz neonatal. Sin embargo, tras su
lectura, nos vemos en la necesidad de transmitir una serie
de consideraciones a lo expuesto en dicho apartado:

1. La primera recomendacién que se hace (“los pro-
gramas de deteccion precoz se efectuarin a partir del ter-
cer dia de inicio de la alimentacion”) no estd apoyada,
como tal, por una recomendacion de un organismo o so-
ciedad cientifica internacional. Mas bien responde a un
condicionante histérico derivado de la carencia de méto-
dos analiticos de cribado con las especificaciones de ca-
lidad necesarias para poder analizar con fiabilidad pe-
quefas cantidades del analito diana. Este ha sido el caso
de la deteccion de la fenilcetonuria, por lo que tradicio-
nalmente se requeria que antes de la obtencion del es-
pécimen hubiera transcurrido un tiempo suficiente de im-
plantacion de una dieta proteica para disponer de unos
niveles de fenilalanina suficientes para ser detectados con
ausencia de falsos negativos.

Correspondencia: E. Dulin Iniguez.

Sin embargo, desde hace unos anos, existen métodos
analiticos fiables que permiten detectar fenilalanina a ni-
veles bajos (< 2,5 mg/dD). Estos métodos se han aplicado
en diversos programas y han permitido disponer de evi-
dencias para poder afirmar que es posible realizar la de-
teccién de fenilcetonuria a partir de las 48 h sin que el
aporte de fenilalanina sea un condicionante®.

En este sentido, esta comision senala en el documento
de recomendaciones!: “Como norma general, la extrac-
cién de sangre del talén debe realizarse lo antes posible a
partir de las 48 h de vida del recién nacido™”*.

Llegados a este punto es necesario destacar que los
programas de cribado neonatal son actividades de pre-
vencion en salud publica cuya eficacia depende no sélo
de disponer de un espécimen adecuado para la realiza-
cién del cribado y de un laboratorio que aplique métodos
fiables, sino que debe contemplar otros aspectos impor-
tantes? !9 como garantizar una cobertura del cien por cien
o una perfecta coordinacion con el resto de los recursos
asistenciales para ofrecer elementos de diagnéstico y tra-
tamiento eficaces.

En este sentido, esta comision entiende las dificultades
de realizar una pauta tnica que combine todos los condi-
cionantes (p. ej., recursos sanitarios, momento de alta en
la maternidad, existencia de partos domiciliarios, disper-
sion geogrifica, socioecondmicos, voluntariedad de la
ejecucion de las pruebas, etc.) que entran en juego en
un programa de cribado neonatal. Por todo ello en el do-
cumento de recomendaciones se hace una referencia a
que la diversidad de situaciones existentes en las distintas
areas geogrificas que cubren los laboratorios de cribado
neonatal en Espafa dificultan y a veces convierten en im-
posible una estrategia tnica para la obtencion de los es-
pecimenes de sangre y, en consecuencia, recomienda dos
estrategias alternativas:

Laboratorio de Metabolopatias.

Hospital General Universitario Gregorio Maranon.
Dr. Esquerdo, 46. 28007 Madrid.
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Extraccion uinica. La extraccion puede realizarse a par-
tir de las 48 h de vida del recién nacido, con alimentacion
proteica instaurada’$, obteniendo un solo espécimen de
sangre de talén para la deteccion precoz de hipotiroidis-
mo congénito, fenilcetonuria, hiperplasia suprarrenal
congénita, aminoacidopatias, déficit de biotinidasa y ga-
lactosemia.

Extraccion doble:

a) Se realiza una primera extraccion de sangre del ta-
16n, a partir de las 48 h de vida del recién nacido, antes
del alta hospitalaria, para la deteccién precoz de hipoti-
roidismo congénito e hiperplasia suprarrenal congénita.

b) Se realiza una segunda extraccion a partir del quin-
to dia de vida del recién nacido, para la deteccion pre-
coz de fenilcetonuria. Esta sangre es valida para la detec-
cién de otras aminoacidopatias, déficit de biotinidasa y
galactosemia.

Ambas estrategias son vilidas en la medida en que son
fruto de la ponderacion de los diversos condicionantes, es-
pecialmente geograficos y de infraestructura, que afectan a
estos programas. La estrategia que realice cada centro para
la obtencién de los especimenes debe buscar el ofrecer la
mejor sistematologia para garantizar, en todo momento,
la cobertura del cien por cien de los nacidos en el drea de
influencia dentro de cada comunidad auténoma.

La coexistencia de diversas (dos) estrategias dentro de
un mismo pais no es algo que sea fruto de la organizacion
administrativa de nuestro pafs, sino que también es una
practica en otros paises europeos, tal como ha quedado
de manifiesto en la reciente reunién de trabajo Euroscre-
ening. Harmonisation of Newborn Screening in Europe,
celebrada en Frankfurt, los dias 2-4 de noviembre de 2001.

2. Un poco mas adelante se dice “incluird obligatoria-
mente la deteccion de hipotiroidismo congénito utili-
zando como marcador a la TSH (normal < 10 U/mD y de
la fenilcetonuria determinando la fenilalanina (normal
< 2,5 mg/dD”. Tal y como se ha senalado anteriormente,
ademas de no existir obligatoriedad, con un respaldo le-
gal, para la ejecucion de ninguna de estas pruebas (debe-
mos recordar que a pesar del soporte normativo de los
calendarios de vacunaciones tampoco es obligatoria la
vacunacion), si puede afirmarse que tanto la deteccion de
la fenilcetonuria como el hipotiroidismo congénito dispo-
nen de un amplio consenso en su implantaciéon como pi-
lares basicos para todo programa de cribado.

3. En relacion con las referencias que se realizan a la
inclusion en el cribado neonatal de otras enfermedades
se expone la situacion en algunas comunidades auténo-
mas y al final se concluye “pero todavia no puede reco-
mendarse su realizacion universal”. Aunque no entende-
mos qué han querido expresar sus autores con esta frase,
creemos que es dudoso que en un futuro exista respecto
de estas enfermedades una “recomendacion universal”
sin que por ello suponga una limitacion al legitimo de-
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sarrollo de las politicas de salud publica que puedan
efectuar las autoridades sanitarias para la prevencion de
aquellas enfermedades que, en un determinado momen-
to y lugar, tengan la relevancia oportuna.

4. Se realizan por ultimo una serie de consideraciones
sobre las técnicas analiticas disponibles o utilizables, asi
como el empleo de muestras de orina indicando que en
conjunto permitirian detectar otras enfermedades. En este
sentido hay que destacar que, desde el punto de vista tec-
nolégico, el futuro del cribado neonatal no pasa por las
técnicas de cromatografia, ni por el espécimen de orina,
sino por tecnologias analiticamente mas potentes que uti-
lizan el espécimen de sangre.

En cualquier caso, queremos expresar que ninguna de-
teccion de un indicador de enfermedad es por si misma
util en un programa de salud publica. El cribado neonatal
es una actividad mas compleja que la mera disponibilidad
de un laboratorio o de métodos para hacer analisis. Las li-
mitaciones para incluir otras enfermedades no provienen
de la tecnologia, sino de las caracteristicas de la propia
enfermedad y de las prioridades que en materia de salud
publica establezcan las autoridades sanitarias. La inclu-
sion de nuevas pruebas de cribado neonatal debe reali-
zarse con el consenso y la participacion de todos los
agentes del sistema sociosanitario.

Comision de Errores Metaboélicos Congénitos
de la Sociedad Espafiola de Bioquimica Clinica
y Patologia Molecular (SEQC)

E. Cortés Castell, F. Chamorro Urena,

E. Dulin Iniguez (presidenta), 1. Eguileor Gurtubai,
M. Espada Sienz-Torre, J. Remon Alvarez-Arenas
y T. Pampols Ros
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