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CRIBADO NEONATAL

La OMS define como “cribado” a la identificacion presuntiva, con la ayuda de unas pruebas, de
examenes, o de otras técnicas susceptibles de aplicacion rapida, de los sujetos afectados por una
enfermedad o por una anomalia que hasta entonces habia pasado desapercibida; de igual forma
recibe otros nombres como: tamizaje, despistaje, deteccion precoz o screening.

ENFERMEDAD

Hiperfenillalaninemia / fenilcetonuria
(Phe 22,5 mg/dl 0 151,5 pmol/L)

Aciduria glutarica tipo 1

Déficit de B-oxidacion de acidos de cadena
media

Déficit de B -oxidacion de acidos grasos de
cadena larga

Fibrosis quistica

Anemia de células falciformes

Hipotiroidismo congénito
(TSH 2 10pUl/ml)

Deficiencia de biotinidasa

Galactosemia

Hiperplasia suprarrenal congénita

Deficiencia de glucosa-6-fosfato deshidro-
genasa

Hipoacusia congénita

DE§CRIPCION DE POSIBLES
DANOS

Retraso mental, convulsiones, encefalopatia

Retraso en el desarrollo,
encefalopatia, coma, muerte

espasticidad,

Hipoglucemia, convulsiones, coma, muerte
subita.

Cardiomiopatia, coma, muerte subita

Retraso en el crecimiento, enfermedad
pulmonar cronica severa, muerte prematura

Anemia, ictericia, disnea, fatiga, episodios de
dolor, infecciones severas.

Retraso mental severo y retraso de desarrollo

Convulsiones, apneas, hipotonia, alteraciones
cutaneas, alopecia, hipoacusia, retraso del
desarrollo.

Trastorno hereditario autosdmico recesivo que
ocasiona la acumulacién del disacérido
galactosa en la sangre del bebé.

Conjunto de alteraciones por herencia
autosémica recesiva causadas por la
deficiencia primaria de la enzima 21-
hidroxilasa, que provoca un desequilibrio
hormonal con deficiencia de glucocorticoides y
mineralcorticoides e incremento de 17a-
hidroxiprogesterona y andrégenos.
Enfermedad hereditaria ligada al cromosoma X
caracterizada por una deficiencia de la enzima
G6PD que se encuentra en la membrana del
eritrocito, ocasionando una anemia hemolitica.
El déficit auditivo en la primera infancia dificulta
la adquisicion del lenguaje, alterando la
capacidad de comunicacion y aprendizaje del
nifio y, a largo plazo, su integracion social.

FUENTE BIBLIOGRAFICA: Lamuiio, D. . (Abril-Mayo 2019). "Cribado pediatrico"

TRATAMIENTO

Dieta restringida en fenilalanina, tratamiento con
BH4 en algunos casos

Dieta restringida en proteinas, carnitina

Tratamiento dietético rico en hidratos de carbono y
sin exceso de grasas, evitar el ayuno, carnitina en
ocasiones.

Tratamiento dietético restringido en grasas de
cadena larga, dieta rica en hidratos de carbono de
absorcién lenta, evitar ayuno y suplemento de
triglicéridos de cadena media y carnitina en algunos
€asos.

Terapia nutricional, respiratoria
antibiéticos), seglin su evolucion.

(fisioterapia,

Antibioterapia, trasplante de médula ésea si es grave

Hormona tiroidea

Suplementos con biotina oral toda la vida.

Eliminando por completo de la dieta del nifio
afectado todos aquellos alimentos que son fuente de
galactosa.

Hidrocortisona

Prevenir las crisis de hemdlisis, evitar la ingesta de
alimentos y farmacos potencialmente oxidantes.

Intervencién
audioprotésica

logopédica y la adaptacién
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