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¢, Qué es el cribado neonatal?

El cribado neonatal es un servicio publico de salud que ofrecen todos los estados.
A todos los recién nacidos, se les evalUa un grupo de trastornos que no se pueden

detectar a simple vista nada mas al nacer.

Con un simple analisis de sangre, los médicos pueden evaluar una serie de
afecciones genéticas, hormonales y metabdlicas que pueden causar graves
problemas de salud. El cribado neonatal permite diagnosticar rapidamente a los
bebés e iniciar el tratamiento lo antes posible.

¢,Qué pruebas de cribado neonatal se ofrecen?

Las pruebas incluidas en el cribado neonatal varian de un estado a otro. Las
pruebas que se ofrecen pueden ir cambiando conforme va avanzando la tecnologia
y van mejorando los tratamientos. Aunque existen unas recomendaciones
nacionales sobre el cribado neonatal, la decision sobre las pruebas que se incluyen

en el cribado es algo que va variando.

El cribado neonatal incluye pruebas para detectar o descartar las siguientes

afecciones:

Problemas metabdlicos. El metabolismo es el proceso que transforma la comida
en energia, que el cuerpo puede usar para moverse, pensar y crecer. Las enzimas
son unas proteinas especiales que ayudan en el metabolismo, al acelerar las
reacciones quimicas que ocurren en las células. La mayoria de los problemas
metabolicos ocurren cuando faltan algunas enzimas o estas no funcionan como
deberian funcionar. Entre los trastornos metabdlicos que se pueden incluir en el
cribado neonatal, se encuentran los siguientes:

la fenilcetonuria

la acidemia metilmalonica

la enfermedad de orina con olor a jarabe de arce (MSUD, por sus siglas en inglés)

la tirosinemia



la citrulinemia

la deficiencia de acil CoA-deshidrogenasa de cadena media (MCAD, por sus siglas
en inglés)

Problemas hormonales. Las hormonas son mensajeros quimicos fabricados por
glandulas. Los problemas hormonales ocurren cuando las glandulas fabrican una
cantidad excesiva o insuficiente de hormonas. Entre los trastornos hormonales que
se pueden incluir en el cribado neonatal, se encuentran los siguientes:

el hipotiroidismo congénito

la hiperplasia suprarrenal congénita

Problemas relacionados con la hemoglobina: la hemoglobina es la proteina de los
glébulos rojos encargada de trasportar oxigeno por todo el cuerpo. Algunos de los
problemas relacionados con la hemoglobina que se pueden incluir en el cribado

neonatal son los siguientes:

la enfermedad de células falciformes

la enfermedad de la hemoglobina SC

la beta talasemia

Otros problemas. Hay otros problemas que son muy poco frecuentes pero graves
que también se incluyen en el cribado neonatal, como los siguientes:

la galactosemia

la deficiencia de biotinidasa

la fibrosis quistica

la inmunodeficiencia combinada grave (ICG)

la enfermedad de Pompe (enfermedad de almacenamiento de glucégeno tipo Il)

la mucopolisacaridosis tipo 1
la adrenoleucodistrofia ligada al cromosoma X

la atrofia muscular espinal (AME)

La mayoria de los estados también evaltuan la audicion de los recién nacidos para

detectar posibles pérdidas auditivas y las cardiopatias congénitas de riesgo vital.



https://kidshealth.org/es/parents/congenital-hypothyroidism.html
https://kidshealth.org/es/parents/congenital-adrenal-hyperplasia.html
https://kidshealth.org/es/parents/sickle-cell-anemia.html
https://kidshealth.org/es/parents/beta-thalassemia.html
https://kidshealth.org/es/parents/cf.html
https://kidshealth.org/es/parents/severe-immunodeficiency.html
https://kidshealth.org/es/parents/pompe-disease.html
https://kidshealth.org/es/parents/sma.html
https://kidshealth.org/es/parents/hear.html

¢, Como se lleva a cabo el cribado neonatal?

Los médicos pinchan el talon de los bebés para extraer una pequefia muestra de
sangre a fin de analizarla. Se suele hacer antes de que el bebé salga del hospital,

generalmente cuando el nifio tiene uno o dos dias de vida.

La muestra de sangre se debe recoger después de que el nifio tenga 24 horas de
vida. De todos modos, a algunos nifios les hacen el cribado neonatal antes de que
tengan 24 horas de vida porque a muchas madres les dan el alta hospitalaria el
primer dia después de que nazcan sus bebés. Si ocurre esto, los expertos
recomiendan repetir la extraccion y las pruebas de cribado al cabo de no méas de

una o dos semanas.

Recomendaciones

Con el objetivo de empezar mas precozmente la prevencion de la enfermedad
cardiovascular, la American Academy of Pediatrics (AAP) edité unas guias en el
2011 en las que recomendaba en niflos un cribado rutinario de dicha enfermedad
con la realizacion de un perfil lipidico. El perfil lipidico incluye la medida de colesterol
total, colesterol HDL, colesterol LDL vy triglicéridos. Se puede calcular la cantidad de

colesterol no-HDL sustrayendo el colesterol HDL del colesterol total.
La AAP recomienda especificamente:

« Entre 2y 8 afios de edad
e No es necesario el cribado rutinario a menos que existan factores de
riesgo
« Si el nifio presenta un incremento del riesgo - perfil lipidico en ayunas
en dos ocasiones durante el periodo en cuestion
e Entre9y 11 afios de edad
o Cribado universal - aunque no existan factores de riesgo, se debe
realizar un perfil lipidico durante este periodo de la vida
e Sialguno de los resultados es motivo de preocupacion, debe repetirse

el cribado en dos ocasiones durante el periodo en cuestion



o Paranifios mayores de 12 afios - refiérase a Adolescentes

En caso de que el perfil lipidico esté alterado, la AAP recomienda como primera
medida introducir cambios en la alimentacion y en el estilo de vida, incluyendo mas
ejercicio fisico. A veces es necesario realizar un tratamiento farmacolégico. El

pediatra es quien podra aconsejar acerca de la mejor medida a tomar.



