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Annex 9. Detecci6é neonatal de malalties
endocrinometaboliques

Objectius

Detectar en els primers dies de vida les malalties endocrinometaboliques congenites.

Destinataris

Equips datenci6 pediatrica de latencié primaria.

Poblacié diana

Nounats. En cas d’obertura de la historia clinica d'un nou pacient, els professionals de 'atencié primaria
han d'identificar tots els nounats a qui no s’hagi fet la prova de cribratge i els han d’extreure una
mostra de sang segons el protocol, després de les 48 hores de vida i abans del 5¢ dia, i 'han de
trametre al Laboratori Neonatal de 'Hospital Universitari Son Espases per mitja del circuit de transport
de mostres biologiques.

Justificacio

Les malalties endocrinometaboliques provoquen importants problemes de salut i es poden presentar
en els nounats sense cap signe aparent. Es tracta de patologies congenites causades per |'alteracié en
la produccié o l'eliminacié de determinades substancies que tenen gran importancia en el
desenvolupament fisic i/o intellectual del nounat. Les alteracions fisiques o psiquiques que es
produeixen s6n més greus com més tard s'estableixen el diagnostic i el tractament. El Programa de
cribratge neonatal de malalties endocrinometaboliques té l'objectiu de detectar precocment aquestes
patologies, i amb aixo es pot prevenir de manera primerenca l'aparicié de sequeles irreversibles.

Definicié
La prova de cribratge consisteix a obtenir una mostra de sang i analitzar-la a fi d'identificar la

possibilitat de patir una metabolopatia o altres malalties congenites, que varien a cada comunitat
autonoma segons el cribratge.

Per tal de complir la modificacié del Reial decret 1030/2006, de 15 de setembre, pel qual s'estableix
la cartera de serveis comuns del Sistema Nacional de Salut i el procediment per a la seva actualitzacié
—aprovada per mitja de 'Ordre SSI/2065/2014, publicada en el BOE nim. 269/2014, de 6 de
novembre—, l'abril de 2016 la Direccié General de Salut Publica del Govern de les llles Balears va
augmentar de 3 a 7 el nombre de malalties endocrinometaboliques que es cribren:

hipotiroidisme congenit;

fenilcetondria;

fibrosi quistica;

deficiencia d'acilcoenzim A-deshidrogenasa de cadena mitjana (MCADD);
deficiéncia de 3-hidroxiacilcoenzim A-deshidrogenasa de cadena llarga (LCHADD);
acidemia glutarica de tipus | (GA-I);

anemia falciforme.
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La prova de cribratge consisteix a analitzar una mostra de sang recollida sobre carté (Watman® 903).
Actualment es recomana extreure la mostra al cap de 48 hores de vida, a la maternitat i abans de
l'alta. Si l'alta és anterior a les 48 hores, 'extraccié s’ha de fer al centre de salut després de les 48
hores de vida i abans de les 72 hores de vida. No fa falta demanar hora per a lextraccio.

Quan la mostra es prengui després dels 40 dies de vida, lestudi de fibrosi quistica s’ha de fer fora del
protocol per mitja d'un test de suor i un estudi molecular, i la determinacié de les acilcarnitines i dels
aminoacids s’ha de fer en una mostra de plasma o sérum, ja que els valors de referéncia per a la sang
en cart6 no sén adequats per a aquesta edat.

Els professionals de l'atencié primaria han d'identificar tots els infants no sotmesos a la prova de
cribratge i prendre la mostra.

Métode de recollida de la mostra

1. Informau la mare i/o el pare de l'objectiu de la prova, la manera de dur-la a terme i que rebran el
resultat per correu postal. Si es detecta alguna anomalia, el Laboratori d’Analisis Cliniques de
'Hospital Universitari Son Espases els telefonara immediatament. Recomanau-los que telefonin al
87120 50 50 (ext. 65453) per demanar informacié si en un termini de dues setmanes després de
l'extraccié no han rebut el resultat.

2. Revisau i completau totes les dades de la fitxa que heu d'adjuntar a la mostra. Es molt important
consignar-hi un teléfon de contacte valid.

3. Escriviu el nom i els llinatges del nounat en el carté cromatografic.
4. Us recomanam seguir les mesures d’'analgesia no farmacologica i no separar el nounat de la mare.

5. Collocau la cama del nadé per davall de laltura del seu cor a fi daugmentar el flux vends.
Recomanam no encalentir el talé amb aigua calenta; basta fer-hi un massatge suau i comprovar
que el nounat es troba en una temperatura confortable.

6. Us recomanam utilitzar una gasa impregnada amb clorhexidina aquosa al 2 % o alcohol de 70 ° i
deixar eixugar el talé completament a l'aire. Comprovau que esta totalment eixut abans de fer la
prova, ja que si hi queden restes es podrien alterar els resultats. No es poden emprar compostos
iodats, ja que podrien alterar els nivells d’hormona estimulant de la tiroide (TSH) i provocar un
hipotiroidisme transitori.

7. Per fer la prova, es consideren zones segures les arees laterals de la superficie plantar del talo, a fi
de no lesionar l'os calcani. Feis una puncié amb una llanceta estéril d’'un sol Us. (No utilitzi mai una
agulla d'Us intramuscular, intravends o subcutani, ja que no tenen fre i penetren més del recomanat
i es considera una mala praxi, ja que pot ocasionar lesions; tampoc no heu d'utilitzar llancetes
automatiques que no siguin especifiques per a la prova del talé.) També podeu extreure la mostra
del dors de la ma amb una agulla d'ales o una agulla; no utilitzi capitlars.

8. Deixau sortir de manera espontania la primera gota de sang i retirau-la amb una gasa esteril.
Després impregnau cada un dels cercles del carté cromatografic amb gotes de sang fins a
traspassar-los del tot; heu a d'impregnar el carté només d’'una banda i la gota ha de travessar el
carté. Per incrementar el flux sanguini, podeu aplicar pressié suaument amb el polze de manera
intermitent des de la part superior de la cama fins al talé, mantenint el peu per davall del nivell del
cor. Si la gota recollida no ha estat suficient per impregnar les dues cares d’'un cercle, no heu de
tornar a emprar aquest cercle, ja que es produiria una estratificacié de la mostra que impediria

;q
|]|!
G CONSELLERIA
O SALUT

I

B
b4



Programa de Salut Infantoadolescent 3
Annex 9. Deteccié neonatal de malalties endocrinometaboliques

analitzar-la correctament. Una vegada recollida la mostra, alcau el peu del nounat per damunt del
cos i pressionau suaument la zona de la puncié amb una gasa esteril fins que s'estronqui la sang.

9. Deixau eixugar el cart6é cromatografic a la temperatura ambient, damunt una superficie neta (per
evitar la contaminacié). Quan la mostra estigui eixuta (torna de color marré fosc) ja la podeu
introduir dins el sobre. Si 'heu de transportar abans que estigui totalment eixuta, embolicau-la amb
una gasa esteril.

10. Tramitau els sobres amb la fitxa i el carté pel circuit habitual del centre de salut per enviar mostres
al Laboratori Neonatal de 'Hospital Universitari Son Espases.

11. Registrau en l'apartat corresponent de la historia clinica la data i 'hora de la prova i el resultat quan
us ho comuniqui el pare o la mare o qui exerceixi la tutoria legal.

12. Informau la familia si compleix els criteris de repeticié.

Presa de mostres per a la deteccié neonatal de metabolopaties.

Punciéen el talé amb unallanceta Punciéen el dors de Punciéen el dors de lama

lama amb unaagulla 25 G amb una agulla amb ales 27 G
Qualitat de la mostra vosraviids | @ QD@D |

Mostres no valides

EXXETINI I T I SACYYYY N - )

Insuficient Ratlles o gotes Noprou eixuta Saturada Diluida
superposades

Adaptat de GOVERN DE LES ILLES BALEARS. Programa de deteccié neonatal de metabolopaties. Palma, s/d.

Recordatori de l'extraccié de la segona mostra.

Situacié del nounat Data per extreure la segona mostra

Pes baix (<1500 g) Al cap de 15 dies des del naixement

Nedt prematur (<32 setmanes degestacid)  AlcapdeTSdiesdesdelnaement
Transfusié A partir de 3 dies des de la transfusid

Endes  Desprésdedues preses sausfoctores dalment®
Nutricié parenteral Després de dues preses satisfactories d'aliment™®

limeconialoobstnucco mtestinal  AlcapdeTSdiesdesdelnabement
Bessons identics Al cap de 15 dies des del naixement

* Sentén per presa satisfactoria quan el nounat ha fet dues preses de llet materna o de férmula amb un volum que es correspongui amb el que pertoqui
al pes en néixer.
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Com heu d'actuar si un nounat ha rebut una transfusié d’hemoderivats:

o Sila transfusié s’ha fet abans de les 48-72 hores, heu d’extreure una mostra en les primeres 48-72
hores i després heu de fer una segona extraccié al cap de 3 dies, com a minim, des de la transfusié.
Per als casos d'anémia falciforme han de passar 3 mesos des de la transfusié.

o Sila transfusié s’ha fet després de les 48-72 hores de vida i hi ha un altre motiu per repetir la prova
(prematuritat, abséncia d'ingesta, etc.), heu de fer lextraccio6 al cap de 15 dies de vida sempre que
hagin passat almenys 3 dies (72 hores) des de la transfusio.
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