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ESPAÑA: 17 CC.AA.                    21 Centros de Cribado
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ESPAÑA: 17 CC.AA.                    19 Centros de Cribado

TOMA DE MUESTRA

Edad Centros (%) RN (%)

Una >3d 12 (63) 51,5

Dos Nac/48hrs 7 (37) 48,5
>5días (4 CC.AA)

Con datos AECNE 2007,WEB 2009

Nº RN Nº RN –– 20082008
518.503518.503



Espectrometría De Masas En Tandem 
(MS/MS)

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

“una muestra - un análisis → múltiples diagnósticos”
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Galicia 2007* - CNA + Hipotiroidismo + Cistinuria + FQ + Hb: 1/527 RNv (403 – 764)
42 casos (29 – 55) (excluidas las TT) en 22.143 RNv

(702)338(81 - 120)101TOTAL

(55)27(2 - 14)8Galactosemias

(375)181(40 – 68)54Aminoacidopatías (incluye PKU, excluye TT)

(49)23(2 – 12)7MCAD

(104)50(7 – 23)15Def. β-oxidación Ac. Grasos 

(118)57(9 – 25)17Acidemias orgánicas

Inc. Teórica/106

RNv
nº

casosIC 95 %nº
casos

España/anual
Incidencia TEÓRICA
482.957 RNv / 2006
Incidencia Teórica

Galicia (7a)
143.963 RNv

Incidencia Total

ECM: Incidencia de Enfermedades Metabólicas Congénitas
Cribado Neonatal Ampliado (CNA) . Extrapolación teórica nº casos a España (RN)



Cribado de 2º nivel por MS/MS en Orina

Estudiados 109 metabolitos

Ionización Positiva: Aminoácidos, Acilcarnitinas.

Ionización Negativa: Acidos orgánicos, 

Acilglicinas, etc.

Resultados referidos a creatinina



Tirosinemia 1
MSUD
ASA liasa
GA 1 y 2
Ac Propiónica
Def. en Cobalamina
3MCC
.........

MMA
OTC
5 Oxoprolinuria
Alcaptonuria
Sulfito Oxidasa/Mo cof.
Canavan
GAMT
.........

MS/MS Orina: Posibilidades

Aplicación en más de 40 Errores Congénitos del metabolismo



Cribado Neonatal Ampliado en Europa:

11 países que realizan el Cribado ampliado: 
Alemania, Austria, Bélgica, Dinamarca, Inglaterra, 
Italia, Holanda, Noruega, Polonia, Portugal, Suiza

Estudios piloto: 
Rumania, Bulgaria y República Checa
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