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Cribado neonatal ampliado (CNA)
Un sueno hecho realidad
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Espectrometria De Masas En Tandem
(MS/MS)

Sistema de gran versatilidad, sensibilidad y alta capacidad
de analisis que permite la medida simultanea de varios
metabolitos y que hace casi realidad el concepto ideal para
el cribado de:

“una muestra - un analisis — multiples diagnosticos”
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Entre 1-2 de cada mil neonatos, ainda que aparentemente sans,
padecen trastornos do metabolismo que, de non se trataren !
adecuadamente, algun deles poden ser causa de incapacidade _ Ce & 2006/07 S&S 908® o] w-031  L-6170704

e subnormalidade. O diagnostico débese facer nos primeiros dias
de vida, para iniciar o tratamento canto antes.
Para saber se o seu bebé ten algunha destas graves enfermidades
(hipotiroidismo, fenilcetonuria, etc...) abonda con recoller unha

mstra de saue e outa de urina para o que lle facilitamos O sangue ten que encher os circulos
e traspasando 4 outra cara.

para envialo ao Deixe secar o tempo necesario.

laboratorio Nome:
“" Apelides:

XUNTA DE GALICIA i

CE[2] £ 2006107 585 903° 7] w031 L-6170604



Score

ACMG Panel: Final Score Genetics *
2100 - Medlcu‘le

1600 -@ ) 29
e, Primary Targets

1500 A W

‘ Mewhom Screening: Towand @ Uniform
“‘ Screening Panel and System

g,
«
1200 4 '““'«‘( NOt Yet

Yeeeeceniceece Appropriate

(..‘ "“. 27

Wy
'u“
GO0 ..

"«0,%
900 -

L]
300

U """"""""""""" L e e b YT YvyTunTy L L T T 7TTYTrTrrrryryyryyyvyyyyryvvy vyryyryvryvy vy vyvyvyvyvyvow
ey b T o =L - W= ) == r 1 S b = 0™ == (o L (= SUIST O I ™ L) bl Lo R Lt = Al S Bk e TR T
IJ“‘E"‘E ﬂﬂf' Q{:-lr‘l"".{l ;I‘}H !;1{';:":? r?}&]ﬂ&;na}ima'r-lih.- :r-u.-‘. ‘;r‘; N -LJIH':N ‘:f.-”'ul'--!';',-"-:.l. [ :-E‘l- S o 1L e, TP L7 1N
Y ln'gqur u.ﬁ':.'_'"wzl; Th:{;lzp"&u Iu:u'a ltl:"'!-l LY T Qxp - .-_‘\M;:--t - f. - -'rI:'n.'-’—""u_( =l st L a0508 W0 ,q-l-ljr-" B
¥ o & :!:I-'Uv:-':H T ..I.Su e - :3': ’ “;'"‘? - gon pPelE B W = 8 4L X ,IJI",

St by test avetbabhity Coeparotes ot those comditions ral Fave e aceoeptabile, validated s popadation-Based sopeening test from tiose that donot)

Genet Med 2006.8 (5S); 12S-25S



ECM: Incidencia de Enfermedades Metabdlicas Congénitas

Cribado Neonatal Ampliado (CNA) . Extrapolaciéon tedrica n® casos a Espana (RN)

Acidemias organicas
Def. p-oxidacion Ac. Grasos

MCAD

Aminoacidopatias (incluye PKU, excluye TT)

Galactosemias

TOTAL

Galicia (7a)
143.963 RNv
Incidencia Total

Espaina/anual
Incidencia TEORICA
482.957 RNv / 2006
Incidencia Tedrica

car;os IC 95 % car;os ne TeR?\rl-l\?amoes
17 (9 - 25) 57 (118)
15 (7 - 23) 50 (104)
7 (2-12) 23 (49)
54 (40-68) | 181 (375)
8 (2-14) 27 (55)
101 (81-120) | 338 (702)

Galicia 2007* - CNA + Hipotiroidismo + Cistinuria + FQ + Hb: 1/527 RNv (403 — 764)
42 casos (29 — 55) (excluidas las TT) en 22.143 RNv




Cribado de 2° nivel por MS/MS en Orina

= Estudiados 109 metabolitos
= |onizacion Positiva: Aminoacidos, Acilcarnitinas.

= lonizacion Negativa: Acidos organicos,

Acilglicinas, etc.

m Resultados referidos a creatinina




MS/MS Orina: Posibilidades

= Tirosinemia 1 = MMA

= MSUD = OTC

= ASA liasa = 5 Oxoprolinuria

m GA1y2 = Alcaptonuria

= Ac Propionica = Sulfito Oxidasa/Mo cof.
= Def. en Cobalamina = Canavan

= 3MCC = GAMT

H L. . ........

Aplicacion en mas de 40 Errores Congénitos del metabolismo



Cribado Neonatal Ampliado en Europa:

> 11 paises que realizan el Cribado ampliado:
Alemania, Austria, Bélgica, Dinamarca, Inglaterra,
TI'talia, Holanda, Noruega, Polonia, Portugal, Suiza

»Estudios piloto:
Rumania, Bulgaria y Republica Checa



Newborn Screening Laboratory in the MS/MS era:
Challenges and future perspectives
Hugo Rocha

Newborn Screening Unit — Genetics Department.
Center of Medical Genetics Jacinto de Magalhaes (Portugal)

From anecdotes to objective evidence: How collaboration,
clinical validation, and the internet are changing Newborn
Screening

Piero Rinaldo
Dep. Laboratory Medicine and Pathology. College of Medicine, Mayo Clinic (USA)

Enfermedades a incluir en el CNA. Recomendaciones
existentes, valoracion clinica y proyeccion futura

Antonio Baldellou

Departamento de Pediatria. Universidad de Zaragoza






