¢Qué es la pesquisa
neonatal con gota
de sangre y para

qué sirve? La Region Campania

La pesquisa neonatal con gota de te Clllda

sangre es una actividad sanitaria [

de los servicios de

prevencion que permite la

deteccion precoz - antes .

de que aparezcan

sintomas - de CEINGE
enfermedades » a-a" SERVICIO DE ADMISION
hereditarias en los recién CENTRALIZADA
nacidos.

Informaciones sobre reservas para la
consultoria genética y el acceso a los
servicios diagnosticos:

Se trata de enfermedades raras que,
si detectadas dentro de los
primeros dias de vida (a las

pocas horas del nacimiento),

horario - teléfono
\\\ 09.00 - 13.30 +39081 7462436

pueden ser tratadas, \ 11.00 - 13.30 +39 081 7463169
evitando las consecuencias, NN 14.30-17.30 +39081 3737781
tal vez fatales, para el recién \\ ~ +390813737727
nacido. correo electronico

accettazione@ceinge.unina.it
Es de vital importancia que sitio web
TODOS los recién nacidos se www.ceinge.unina.it

sometan al examen para
garantizar sus derecho a la T g “Ovorems CENTRO UNICO REGIONAL

salud. ) VEONATALE SCREENING NEONATAL
La pesquisa neonatal no es g Laboral/‘or/o del gerjtro Uni/co
solo un examen sino un programa . ’est’”sabePfOf Margherita Ruoppolo
integrado y multidisciplinar de teléfono

+39 081 3737933
+39 0813737776

corro electronico PEC
labsne@pec.ceinge.unina.it

prevencion con muchos actores en
juego, ademas de padres e hijos:
los centros de nacimiento
donde hacer la toma de la
muestra, los laboratorios que
examinan las muestras de
sangre, los centros de salud

que se encargan de los recién
nacidos cuando enfermos.
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¢Como se realiza?

Se empieza con la extraccion de
unas gotas de sangre,
normalmente del talén del
bebé, a realizarse entre el
segundo y el tercer dia de vida y
antes del alta de la maternidad.

Las gotas de sangre se
recogen sobre un papel de
filtro especial, que es también
parte de una tarjeta con los
datos identificativos del recién
nacido.

Las tarjetas se recogen y
envian cada dia al

CENTRO UNICO REGIONAL
para la Pesquisa Neonatal
ante el

CEINGE

Biotecnologias Avanzadas
en Via Gaetano Salvatore, 486
Napoles

Aqui se realizan los examenes
necesarios para detectar las
enfermedades sometidas a
screening (Vea Cuadro 1).

Una vez terminados los
examenes, la tarjeta se
conservara ante el CEINGE,
durante un plazo de 5 anos,
para cualquiera posterior
comprobacion relativa a la
pesquisa y sus objetivos.

Los datos de caracter personal estan tratados para los
unicos fines de la pesquisa y en el respeto de la
legislacion vigente sobre la privacy.

CUADRO1

Enfermedades objeto de pesquisa neonatal
con gota de sangre en la Region Campania

AMINOACIDOPATIAS
Fenilquetonuria PKU
Iperfenilalaninemia HPA

Deficiencia de biosintesis
cofactor biopterina
BIOPT-BS

Deficiencia de la
recuperacion cofactor
biopterina BIOPT-REG
Tirosinemia tipo | TIR1
Tirosinemia tipo Il TIR 2
Enfermedad de orina con
olor a jarabe de arce EOOJA

Homocistinuria deficiencia
de CBS

Homocistinuria deficiencia
MTHFR

Citrulinemia tipo Il CIT 2

TRASTORNOS DEL CICLO DE
LA UREA

Citrulinemia tipo | CIT 1

Acidemia Argininosuccinica
AAS

Argininemia ARG

TRASTORNOS DEL CICLO DE
LA BETA-OXIDACION

Deficiencia del trasporto
della carnitina CUD

Deficiencia de Carnitina
palmitoil-transferasa | CPT 1

Deficiencia de Carnitina
palmitoil-transferasa Il CPT 2

Deficiencia de
Carnitina/acilcarnitina
translocasa CACT

Deficiencia dell’acil CoA
deshidrogenasa de cadena
muy larga VLCAD

Deficiencia de proteina
trifuncional mitocondrial
MTP/LCHAD

Deficiencia dell’acil CoA
deshidrogenasa de cadena
media MCAD A

Deficiencia del 3- hidroxiacil
acyl-CoA deshidrogenasa de
cadena medio/corta M-SCHAD

Aciduria glutarica tipo Il
GA2/MADD

ACIDURIAS ORGANICAS
Acidemia glutarica tipo | GA 1
Acidemia Isovalérica IVA

Deficiencia del
Beta-cetotiolasa BKT

3-idrossi 3-metil glutarico
aciduria HMG
Acidemia Propi6nica PA

Acidemia Metilmalonica
(deficit Mut) MMA

Acidemia Metilmalonica
(deficit ICbl A) MMA

Acidemia Metilmalénica
(deficit Cbl B) MMA

Acidemia Metilmalénica con
Homocystinuria (deficit Cbl
C) MMA-HCYS

Acidemia Metilmalénica con
Homocystinuria (deficit Cbl
D) MMA-HCYS

Deficit 2-metilbutirril-CoA
deshidrogenasa 2MBG

Deficiencia Mltiple de
carboxilasas DMC

Aciduria malénica MA

OTRAS ENFERMEDADES
Galactosemia
Deficiencia de biotinidasa
ADA SCID

OTRAS ENFERMEDADES
GENETICAS

Fibrosi quistica FQ
Hipotiroidismo congénito (HC)

¢Cuando y como
conoceran los resultados
de la pesquisa neonatal?

Si no se encuentran valores anomalos, es decir si
el examen es negativo, el centro de nacimiento
recibe la comunicacion de ese resultado dentro de
unos dias de la toma.

En un pequeno porcentaje de casos, hay la
posibilidad que sea necesario repetir la toma de
sangre y por tanto los padres seran contactados a
través del centro de nacimiento.

CUIDADO

Repetir la toma de sangre
no significa que el nifio esta

enfermo sino que es
necesario hacer controles
adicionales.

Puede pasar que la muestra de sangre sea
insuficiente o que no sea adecuada, asi que hay
que repetir la toma.

Si los examenes adicionales posteriores a la
segunda toma de sangre resultan positivos a una
de las enfermedades, esta garantizada una
inmediata toma en cargo del nifo por parte de los
centros de salud de la Empresa Hospitalaria
Universitaria (AOU) Federico Il y del Hospital
(AORN) Santobono-Pausilipon parala curay la
asistencia clinica, la constante supervision y el
recurso a apropiadas estrategias terapéuticas.

Aunqgue la pesquisa esté amparada por ley
existe la posibilidad de rechazarla a través
de la manifestacion de desacuerdo antes de

la toma de sangre.

La misma expresion de desacuerdo sera
apuntada en la historia clinica del recién nacido.




