Cribado neonatal, util e inesperado
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Anamnesis y exploracién: normal

Pruebas diagnosticas: Cribado neonatal

Articulo 6. Enfermedades incluidas en el programa de cribado neo-
natal

1. Las enfermedades que forman parte del Programa de cribado neo-
natal de enfermedades congénitas, de la Comunitat Valenciana son las
siguientes:

a) Hipotiroidismo congénito

b) Fenilcetonuria

c¢) Fibrosis quistica

d) Deficiencia de acil-coenzima A-deshidrogenasa de cadena media
(MCADD)

e) Deficiencia de 3-hidroxi-acil-coenzima A-deshidrogenasa de
cadena larga (LCHADD)

/) Acidemia glutarica tipo I (GA-I)

2) Anemia falciforme

2. Esta lista de enfermedades podra ser ampliada cuando se revise o
actualice la cartera basica de servicios del sistema nacional de salud en
relacion con los cribados neonatales.

3. También podra ser ampliada a propuesta de la comision del pro-
grama y tras una valoracion y justificacion basada en la evidencia cien-
tifica, a través de los mecanismos establecidos por la conselleria con
competencias en materia sanitaria.
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2. Esta lista de enfermedades podra ser ampliada cuando se revise o
actualice la cartera basica de servicios del sistema nacional de salud en
relacion con los cribados neonatales.

3. También podra ser ampliada a propuesta de la comision del pro-
grama y tras una valoracion y justificacion basada en la evidencia cien-
tifica, a través de los mecanismos establecidos por la conselleria con
competencias en materia sanitaria.
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TABLA 1. Sospecha clinica en los trastornos de la

B-oxidacion mitocondrial.

[ ]

* Hipoglucemia con cetonuria (cadena corta, cadena
media en ocasiones)

¢ Miopatia esquelética

Dolor muscular
Debilidad muscular
Rabdomiolisis
Mioglobinuria
Neuropatia periférica

|

Arritmias cardiacas

Sindrome de Reye-like

Sindrome de vomitos ciclicos

Higado graso agudo del embarazo

Madre con sindrome HELLP en el embarazo
Somnolencia o letargia

Coma

Anorexia

Retinopatia pigmentaria
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Pruebas diagndsticas

Cribado neonatal.

Cribado metabolico usando
ESPECTOMETRIA DE MASAS EN TANDEM (MS/MS)

Determinacion de la concentracion de aminoacidos

y acilcarnitinas (ac. Grasos).
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Ejercicio 5
“ Acido graso
Fiebre :
vglucogeno
l Acil-CoA + carnitina
lglucosa
\
A
\\ — Acilcarnitin Beta-oxidacion
\
\ > Acilcarniti
Acetil-Cq
, Cuerpoq cetonicos
neoglucogénesis
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Diagndstico

Déficit multiple de
deshidrogenasas de
Acetil-CoA

TABLA 1. Sospecha clinica en los trastornos de la

B-oxidacion mitocondrial.

¢ Hipoglucemia con cetonuria (cadena corta, cadena

media en ocasiones)
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Dolor muscular
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Mioglobinuria
Neuropatia periférica
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Tratamiento
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Tratamiento

En SCAD y SCHAD,
MCAD y (en algunas) MAD.
- Se debe hacer una restriccion de
grasas de cadena media (MCT).

En LSCAD y MAD se tratan:
- Restriccion de grasas: LCT
- Suplementacion de: MCT

Suplementacion de ac. grasos esenciales
y vitaminas liposolubles.
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