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PRESENTACION

En la Asamblea General Extraordinaria de AECNE celebrada el 12 de abril de 2018 se aprobd poner
a disposicién de salud publica los datos de actividad de los laboratorios de cribado neonatal. Datos
gue desde esta sociedad cientifica se han ido recopilando anualmente.

Elena Dulin como presidenta de AECNE y asesora de la Ponencia de Cribado Poblacional de la
Comision de Salud Publica presentd esta propuesta en la reunion de la Ponencia del 29 de
noviembre de 2018 y la oferta de la Comisién de Calidad de AECNE de elaborar un informe que
recogiera los datos de actividad de los laboratorios de cribado neonatal desde su inicio hasta 2016,
fecha en la que se puso en marcha el Sistema de Informacién del Programa de cribado neonatal
(SICN) como fuente oficial de informacion en el SNS.

La realizacién de este trabajo ha sido posible gracias a la colaboracién permanente y estrecha de
los responsables de los laboratorios de cribado neonatal que a lo largo de los afios han recogido
los datos de actividad para ponerlos a disposicién de todos los profesionales interesados en el
cribado neonatal. A todos ellos jGracias!

Este informe ha sido elaborado por los profesionales que formaron parte del Comité de la Calidad
de la Asociacidn Espafiola de Cribado Neonatal.
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RESUMEN

El programa de cribado neonatal comenzd en Espafia en el afo 1968, cuando el Profesor Mayor
Zaragoza puso en funcionamiento el primer laboratorio para la deteccidon precoz de alteraciones
congénitas metabdlicas en recién nacidos. En el afio 1979 existian en Espana 10 laboratorios que
cubrian el 2,45% de los recién nacidos. Con el objetivo de ampliar la cobertura se impulsaron nuevos
laboratorios, llegando a disponer de 21 laboratorios. Las comunidades auténomas (CC. AA.), como
autoridades competentes en materia de salud publica, han realizado en los Uultimos afios
reestructuraciones y convenios de colaboracién para mejorar la eficiencia en la prestaciéon de los
servicios de laboratorio de cribado. Actualmente se dispone de 15 laboratorios que dan cobertura al
100% de los recién nacidos en Espafia.

En el transcurso de los afios las sociedades cientificas relacionadas con los programas de cribado
neonatal fueron recogiendo los datos de actividad de los distintos laboratorios, desde el inicio del
programa hasta 2016. Para ello se disefiaron cuestionarios especificos que cumplimentaban los
responsables de los laboratorios.

La fenilcetonuria y el hipotiroidismo congénito son las dos enfermedades incluidas en los programas
de cribado neonatal desde sus inicios. En consecuencia, se han analizado 15.156.785 y 14.595.780
recién nacidos respectivamente.

La estrategia de extraccion de la muestra se ha modificado con el paso de los afos. En los inicios
coexistieron extraccion doble y extraccidn Unica. Desde la incorporacion de la tecnologia de
espectrometria de masas en tandem (MS/MS), se realiza Unicamente una toma de muestra a las 24-
72 horas de vida del recién nacido.

A lo largo de los afios se fueron incorporando a los programas de cribado neonatal (PCN) la deteccidn
de nuevas enfermedades en algunas CC. AA., lo que evidencid la heterogeneidad de los PCN.

En 2014, el Ministerio de Sanidad establecié el conjunto de enfermedades que forman parte del
programa de cribado neonatal de enfermedades endocrino-metabdlicas del SNS de la cartera comun
de servicios del Sistema Nacional de Salud (SNS). Siete enfermedades (PKU, HC, FQ, AF, MCADD,
LCHADD y GA-I) cuya deteccién debia incorporarse en todos los PCN del territorio nacional. Asimismo
se crea el Sistema de Informacién del PCN del SNS (SICN).

Este informe recoge los datos de actividad desde el inicio del programa en Espafia hasta el afio 2016.
Los resultados obtenidos muestran la mejora en la deteccién a lo largo de los afios, asi como los
aspectos a mejorar en algunos de los procesos clave del programa de cribado.

Desde 2016 el Ministerio de Sanidad, en coordinacién con las CC. AA., recoge los datos de actividad y
emite el informe técnico anual de evaluacién del PCN-SNS.
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SUMMARY

The neonatal screening program (NSP) began in Spain in 1968, when Professor Mayor Zaragoza set up
the first laboratory for the early detection of congenital metabolic disorders in newborns. In 1979,
there were 10 laboratories in Spain covering 2.45% of newborns. With the aim of expanding coverage,
new laboratories were promoted, reaching 21 laboratories. The Autonomous Communities (CC. AA.),
as competent authorities in public health matters, have carried out in recent years restructuring and
collaboration agreements to improve efficiency in the provision of screening laboratory services. There
are currently 15 laboratories that cover 100% of newborns in Spain.

The scientific societies related to the neonatal screening programs have collected activity data from
the different laboratories from the beginning of the program until 2016. For this purpose, specific
guestionnaires were designed and filled out by the laboratory managers.

Phenylketonuria and congenital hypothyroidism are the two diseases included in neonatal screening
programs since their inception. Consequently, 15,156,785 newborns and 14,595,780 newborns have
been analyzed respectively.

The sample extraction strategy has changed over the years. In the beginning, double extraction and
single extraction coexisted. Since the incorporation of tandem mass spectrometry (MS/MS)
technology, only one sample is taken 24-72 hours of life of the newborn.

Over the years, the detection of new diseases in some autonomous communities has been
incorporated into neonatal screening programs which highlight the heterogeneity of these programs.

In 2014, the Ministry of Health established the set of diseases that are part of the neonatal screening
program for endocrine-metabolic diseases of the NHS from the common portfolio of services of the
National Health System (NHS). Seven diseases (phenylketonuria, congenital hypothyroidism, cystic
fibrosis, sickle cell disease, medium-chain acyl-CoA dehydrogenase deficiency, long-chain 3-
hydroxyacyl-CoA dehydrogenase deficiency and glutaric aciduria type 1) whose detection should be
incorporated in all the neonatal screening programs of the national territory. Likewise, the Information
System of the NSP of the NHS (NSIS) is created.

This report collects screening activity data from the beginning of the program in Spain until 2016. The
results obtained show the improvement in detection over time as well as the points for improvement
in some of the key processes of the screening program.

From 2016 the Ministry of Health, in coordination with the CC. AA., collects activity data and issues
the annual technical evaluation report of the NSP-NHS.
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INTRODUCCION

Han transcurrido mas de 50 afios desde que en el aio 1968, en la Universidad de Granada, Federico
Mayor Zaragoza y Magdalena Ugarte pusieran en marcha el primer laboratorio en Espafia para la
deteccidn precoz de las alteraciones congénitas metabdlicas en recién nacidos. Esta iniciativa dio lugar
al comienzo en Espafia de los Programas de Cribado Neonatal (PCN) que, en la actualidad, cubren todo
el territorio nacional.

El presente informe se pone a disposicidn de los profesionales de salud publica con el objetivo de que
sirva de consulta a todos los interesados en los PCN y también para que las futuras generaciones
conozcan cémo se llevd a cabo, en la Espafia de 1968, la puesta en marcha de lo que hoy son los
Programas de Cribado Neonatal y los logros obtenidos a lo largo de estos mas de 50 afos.

ANTECEDENTES

En mayo de 1968, el profesor Mayor Zaragoza presenta en la Direccidn General de Sanidad el proyecto
titulado “Plan para la investigacién y control de las alteraciones congénitas metabdlicas y
cromosémicas”. El primer laboratorio que comienza a trabajar en dicho proyecto en septiembre de
1968, integrado en la Jefatura Provincial de Sanidad de Granada, lo dirige F. Mayor Zaragoza que
cuenta con la colaboracién de Magdalena Ugarte (1-3).

En 1969, el Instituto de Bioquimica Clinica de la Diputacién de Barcelona inicia el programa de
deteccidn de metabolopatias en Cataluiia impulsado por Juan Sabater Tobella.

En 1973 Mayor Zaragoza se traslada a la Universidad Autonoma de Madrid junto con su colaboradora
Magdalena Ugarte, iniciando la deteccion precoz de alteraciones metabdlicas en Madrid.

Ese mismo afio, JH Dussault (4) publica el método (radioinmunoensayo) desarrollado para la medicidn
de T4 total en la misma muestra de sangre impregnada en papel que se utilizaba para la deteccidn de
la fenilcetonuria, lo que permitio el desarrollo y la incorporacidn a los programas de deteccién precoz
del hipotiroidismo congénito.

En 1975 se inaugura el Centro de Bioquimica y Genética Clinica creado por la Diputacion Provincial de
Murcia (5). Lo dirige José Antonio Lozano Teruel. El laboratorio inicia la deteccidon precoz de la
fenilcetonuria en el afio 1976.

En 1976 se crea el Real Patronato de Educacién Especial (Real Decreto 1023/76 de 9 de abril de 1976),
en la actualidad Real Patronato sobre Discapacidad. En noviembre de 1976 se le encarga al profesor
Mayor Zaragoza la creacion de un grupo de trabajo para la elaboracién de un Plan Nacional de
Prevencion de la Subnormalidad, aprobado por el pleno del Real Patronato el 18 de mayo de 1977.

Para el adecuado desarrollo del Plan de Prevencién de la Subnormalidad se redactaron una serie de
normas. Asi, se desarrolla el Real Decreto 2176/1978 de 25 de agosto, por el que se encomienda al
Ministerio de Sanidad y Seguridad Social la realizacidn y gestion del Plan con el objetivo de crear una
red técnica que permitiera la deteccidn precoz de alteraciones metabdlicas en el recién nacido. La red
técnica planificada en dicho Real Decreto (2176/1978) se fue desarrollando poco a poco,
implementando en distintas provincias nuevos laboratorios de cribado neonatal con el objetivo de
aumentar la cobertura de recién nacidos para la deteccién de la fenilcetonuria. El nimero de
laboratorios previstos para conseguir la cobertura geografica de Espafia fue un total de 11 (5), de
manera que cada laboratorio analizaria unos 50.000 recién nacidos.
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En 1978, Gabriella Morreale y Francisco Escobar Del Rey, en la Facultad de Medicina de la Universidad
Auténoma de Madrid pusieron en marcha el primer programa de deteccién precoz de hipotiroidismo
congénito en Espafia.

En 1979 los laboratorios existentes cubrian el 2,45% (1) de los recién nacidos. En 1980 se duplicaron
alcanzado una cobertura del 25% de los recién nacidos y en el afio 1981 la cobertura alcanzada era del
31%.

En 1980 se constituye el Consejo Nacional de Prevencidén de la Subnormalidad y se dota con
presupuesto procedente de las tasas del juego.

En el marco del Plan de Prevencién de la Subnormalidad, en 1982 se crea el Premio Reina Sofia de
investigacion en materia de prevencién de la subnormalidad. En su primera edicién, se entrega el
premio “ex aequo” a los Dres. Francisco Escobar, Gabriela Morreale y Antonio Ruiz por su trabajo:
Investigaciones y acciones encaminadas a la prevencion de la subnormalidad debida a hipotiroidismo
y a la Dra. Magdalena Ugarte por su trabajo: Deteccion, prevencion e investigacion de la etiologia
molecular del retraso mental de metabolopatias congénitas.

TRANSFERENCIAS DE COMPETENCIAS EN MATERIA DE SANIDAD A LAS CC. AA.

Antes de iniciarse las transferencias (1979), en Espafia existian 10 laboratorios distribuidos como se
recoge en la tabla 1. La cobertura poblacional de los laboratorios no correspondia con las actuales CC.
AA., de manera que cada laboratorio cubria las provincias mas préximas. El laboratorio de Madrid daba
cobertura a parte de Castilla y Ledn (Avila y Segovia) y parte de Castilla-La Mancha (Toledo,
Guadalajara, Cuenca y Ciudad Real).

En el afio 1975, las muestras de los recién nacidos en La Rioja se enviaban al laboratorio privado de la
Caja de la Inmaculada de Zaragoza para la deteccién precoz de la fenilcetonuria. Este laboratorio cesé
su actividad en 1984, aiio en el que el laboratorio de cribado del Hospital Clinico Universitario Lozano
Blesa de Zaragoza, que ya realizaba el cribado de hipotiroidismo congénito, asumid también el cribado
de los recién nacidos de La Rioja para fenilcetonuria.

TABLA 1. LABORATORIOS DE CRIBADO NEONATAL EXISTENTES ANTES DE LAS TRANSFERENCIAS (1968-1979)

LABORATORIO | ANO INICIO
Granada 1968
Barcelona 1969
Madrid 1973
Zaragoza (H.M.S.) 1974
La Rioja (Zaragoza)* 1975
Sevilla (H.V.M) 1975
Murcia 1976
Valencia 1977
Malaga 1978

1968-1979: 10 laboratorios Santiago 1978
Sevilla (H.V.R.) 1979

*No computa como centro de cribado

A partir de 1979 comenzaron los procesos para llevar a cabo las transferencias de competencias en
materia de sanidad a las distintas CC. AA. La tabla 2 recoge el orden de acceso y la fecha de aprobacion
de los primeros estatutos de las distintas comunidades y ciudades auténomas.
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TABLA 2. ORDEN DE ACCESO DE LAS CC. AA. Y FECHA DE SU PRIMER ESTATUTO
Posicion CCAA Fecha de Aprobaciéon
1 — Pafs Vasco 18 de diciembre de 1979
2 = Catalufia 18 de diciembre de 1979
3 ~ Galicia 6 de abril de 1981
4 e Andalucia 30 de diciembre de 1981
5 Principado de Asturias 30 de diciembre de 1981
6 mim Cantabria 30 de diciembre de 1981
7 pr La Rioja 9 de junio de 1982
8 [ | Region de Murcia 9 dejunio de 1982
9 = Comunidad Valenciana 1 dejulio de 1982
10 = Aragdn 10 de agosto de 1982
11 Castilla-La Mancha 10 de agosto de 1982
12 2 Canarias 10 de agosto de 1982
13 Bl Comunidad Foral de Navarra 10 de agosto de 1982
14 — Extremadura 25 de febrero de 1983
15 == Islas Baleares 25 de febrero de 1983
16 B3 Comunidad de Madrid 25 defebrero de 1983
17 ‘o Castillay Ledn 25 de febrero de 1983
18 r Ceuta 13 de marzo de 1995
19 [ i ] Melilla 13 de marzo de 1995

Las transferencias de competencias dieron lugar a cambios importantes tanto en el nimero de
laboratorios de cribado como en la distribucion de la cobertura poblacional. Con el objetivo de
aumentar la cobertura, se van creando nuevos laboratorios. En 1980, Navarra incorpora un laboratorio
de cribado en Pamplona cuya cobertura serd Navarra. En 1981 lo hacen Canarias y Cantabria. La
cobertura del laboratorio ubicado en Santander alcanzaba ademas de a los recién nacidos en
Cantabria, a los recién nacidos en Castilla y Ledn, a excepcién de Soria cuyo cribado se realizaba en
Zaragoza.

Asimismo, los recién nacidos en algunos hospitales de Alava se analizaban para fenilcetonuria en
Zaragoza, hasta que en 1982 se inaugurd el laboratorio ubicado en Bilbao que dara cobertura a los
recién nacidos en el Pais Vasco.

En 1985, la Consejeria de Salud y Bienestar Social de la Comunidad de Madrid, nombra director del
Plan de Prevencidn de la Subnormalidad a Pedro Garcia-Barreno quién recibe el encargo de unificar
los 2 laboratorios de cribado neonatal existentes en ese momento en Madrid (deteccidon de
fenilcetonuria e hipotiroidismo) y centralizar el programa en el entonces Hospital Provincial de Madrid,
actual Hospital General Universitario Gregorio Marafion.

La tabla 3 recoge la evolucién del numero de laboratorios por provincias y comunidades auténomas,
en el periodo 1968-1985. La cobertura geografica de los laboratorios se muestra en el mismo color que
el laboratorio de referencia ()
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TABLA 3. LABORATORIOS DE CRIBADO NEONATAL EXISTENTES EN 1985

LABORATORIO ANO INICIO
Pamplona 1980
La Laguna 1981
Santander 1981
Bilbao 1982
Oviedo 1983
Zaragoza (H.C.U.) 1984

Badajoz 1984
Se abren 7 laboratorios nuevos

1968-1985: 17 laboratorios

En ese momento las estructuras centrales del Plan Nacional de Prevencion de la Subnormalidad
creadas en el Real Patronato quedaron disueltas, pero el Real Patronato siguié contribuyendo al
desarrollo de los programas, apoyando diversos estudios orientados a conocer el alcance y la eficacia
de los programas de cribado neonatal, asi como promoviendo reuniones cientificas de profesionales.

En 1986 se abre el laboratorio de Alicante que, junto con el laboratorio de Valencia, dardn cobertura
a la Comunidad Valenciana. Desde 1988, las muestras de los recién nacidos en las Islas Baleares se
enviaban al laboratorio de Barcelona. Castilla-La Mancha en 1989 instala el laboratorio en Talavera de
la Reina desde donde se dara cobertura a la comunidad de Castilla-La Mancha y finalmente Castilla y
Ledn abre un laboratorio en Valladolid que dara cobertura a toda la comunidad.

TABLA 4. LABORATORIOS DE CRIBADO NEONATAL EXISTENTES EN EL PERIODO 1968-2005

LABORATORIO ANO INICIO

Alicante
Talavera
Valladolid

Se abren 3 laboratorios nuevos

1968-2005: 20 Laboratorios

Después de la apertura de los nuevos laboratorios, el territorio nacional disponia de 20 laboratorios
de cribado neonatal que daban cobertura a todos los recién nacidos en Espafia.

En 2006, en Palma de Mallorca, el laboratorio de cribado inicia su actividad para dar cobertura a las Islas
Baleares, de manera que ya no se enviaran mas muestras al laboratorio de Barcelona. De esta forma se
alcanza una estructura con un total de 21 laboratorios de cribado neonatal en Espaia (tabla 5).
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TABLA 5. LABORATORIOS DE CRIBADO NEONATAL EXISTENTES EN EL PERIODO 1968-2006

LABORATORIO ANO INICIO
Palma Mallorca

Se abre 1 laboratorio nuevo

1968-2006: 21 laboratorios

Tras afios de actividad, algunas CC. AA. fueron reorganizando los laboratorios existentes, de
manera que Andalucia que contaba con 4 laboratorios, entre 2005 y 2008 clausura dos de
ellos, dejando operativos los otros dos. Uno de ellos, ubicado en el hospital Virgen del Rocio
de Sevilla, dard cobertura a los recién nacidos en Andalucia Occidental y el segundo, ubicado
en el hospital Regional Universitario de Malaga (Carlos Haya), cuya poblacién diana serdn los
recién nacidos en Andalucia Oriental.

Aragdn, en 2011, clausura el laboratorio ubicado en el hospital Clinico Universitario Lozano
Blesa y unifica todo el programa en el laboratorio ubicado en el hospital Miguel Servet, que
asume también el cribado de los recién nacidos en La Rioja (tabla 6).

La Comunidad Valenciana contaba con 2 laboratorios (Valencia y Alicante) pero en 2011 se
unificaron en un Unico laboratorio en el hospital La FE de Valencia que desde entonces asume
el cribado de todos los recién nacidos en la Comunidad Valenciana.
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TABLA 6. LABORATORIOS DE CRIBADO NEONATAL EXISTENTES EN EL PERIODO 1968-2015

LABORATORIO ANO INICIO

Granada

Asturias Canmbripu ”

L Vs Barcelona 1969
Galicia Madrid 1973
o iluns Zaragoza (H.M.S.) 1974

La Rioja

Sevilla (H.V.M)
Murcia 1976
Valencia 1977
Malaga 1978
Santiago 1978
Sevilla (H.V.R.) 1979
Pamplona 1980
La Laguna 1981
Canarias Santander 1981
ﬂ Bilbao 1982
Oviedo 1983
1968-2015: 17 laboratorios Zaragozal{H.C.U.)
Se cierran 4 laboratorios

Alicante
Talavera 1989
Valladolid 1990
Palma Mallorca 2006

- Laboratorios cerrados durante el periodo 1968-2015

El laboratorio de cribado neonatal de la Comunidad de Castilla y Ledn, ubicado desde su inicio en la
Facultad de Medicina de la Universidad de Valladolid, en diciembre de 2016 fue trasladado al Centro
de Hemoterapia y Hemodonacidn de Castilla y Ledn, donde desarrolla actualmente su actividad.

Uno de los ultimos reordenamientos fue en 2016. El laboratorio normativo de Salud Publica del Pais
Vasco asume el cribado neonatal de los recién nacidos en la Comunidad de Cantabria (febrero 2016) y
de los recién nacidos en la Comunidad Foral de Navarra (mayo 2016) (tabla 7).
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TABLA 7. LABORATORIOS DE CRIBADO NEONATAL EXISTENTES EN 1968-2016

LABORATORIO [ ARO INICIO
Barcelona 1969
o Madrid 1973
& Vosco Zaragoza (H.M.S.) 1974
® Murcia 1976
Cariling Valencia 1977
Malaga 1978
Santiago 1978
Sevilla (H.V.R.) 1979
Pamplona 1980
Santander 1981
Bilbao 1982
Oviedo 1983
Badajoz 1984
T Talavera 1989
Valladolid 1990
gQUo ﬂ Palma Mallorca 2006

1968-2016: Se unifican 3 laboratorios en 1 LElemrEiaos Eo s, E)

cribado se unifica en el

laboratorio de Bilbao

Asi, en 2020, la reorganizacion llevada a cabo a lo largo de los 50 afios deja en funcionamiento 15
laboratorios de cribado neonatal en Espaia (tabla 8), cuya cobertura poblacional alcanza el 100% de
los recién nacidos en Espafia.

TABLA 8. LABORATORIOS DE CRIBADO NEONATAL EXISTENTES EN ESPANA EN 2020

LABORATORIO ANO INICIO

Barcelona 1969

Madrid 1973

Zaragoza 1974

Murcia 1976

Valencia 1977

Malaga 1978

Santiago 1978

Sevilla 1979

S La Laguna 1981

Bilbao 1982

Oviedo 1983

Badajoz 1984

Talavera 1989

oot Melilia Valladolid 1990

Canarfas /O\—”O’-\ Palma Mallorca 2006

S ¢
N7 WA
2020: 15 laboratorios

El orden de magnitud de los 15 laboratorios existentes se recoge en la tabla 9.
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TABLA 9. ORDEN DE MAGNITUD DE LOS LABORATORIOS (2016)

RN ANALIZADOS/ANO NUMERO DE ESTATUS
LABORATORIOS
Publico Privado
< 10.000 2 X
>10.000 - < 20.000 8 X
>20.000 - < 50.000 3 X
>50.000 - <100.000 2 X

NACIMIENTOS EN ESPANA EN EL PERIODO 1968-2018

Como se recoge en la figura 1, desde los inicios de los programas de cribado neonatal y hasta 1975 la
natalidad en Espafia (6) se mantuvo estable (alrededor de 700.000 nacimiento/afio), sufriendo un
descenso importante a partir de 1975 y hasta 1998, afio en el que se alcanzé un minimo de 364.427
nacimientos, segun el Instituto Nacional de Estadistica.

FIGURA 1. RECIEN NACIDOS EN ESPANA (1968-2019) y N2 LABORATORIOS

Nacimientos 1968-2019 15 laboratorios de Cribado
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La tendencia cambid en 1999, produciéndose un repunte en el nimero de recién nacidos alcanzando
en 2008 un maximo de nacimientos (518.503). Dicho repunte coincide con el aumento de movimientos
de poblacidn inmigrante. A partir de ese aflo cambia de nuevo la tendencia, disminuyendo el nimero
de recién nacidos y alcanzando en 2019 un minimo histérico habiéndose contabilizado 360.607
nacimientos (Instituto Nacional de Estadistica).

LOS PROGRAMAS DE CRIBADO NEONATAL

Los programas de cribado neonatal (PCN), estdan considerados como una actividad esencial de salud
publica en el contexto de la medicina preventiva, cuyo objetivo es la identificacién precoz de
determinados estados genéticos, endocrinos o metabdlicos, mediante el uso de pruebas que puedan ser
aplicadas a toda la poblacién de recién nacidos.
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La deteccidn precoz, el diagndstico y el inicio de tratamiento inmediato, evitan en aquellos individuos
afectados el dafio neurolégico y reducen la morbilidad y mortalidad, asi como las posibles
discapacidades asociadas a dichas enfermedades.

Los requisitos fundamentales para el cumplimiento eficaz de los objetivos y la obtencidn de beneficios
asociados a los PCN son garantizar el acceso equitativo y universal de todos los recién nacidos
(cobertura del 100%), la participacion informada de los padres, asegurar la protecciéon de la
confidencialidad de los datos, asi como la integracidon de unidades de seguimiento que proporcionen
el tratamiento de todos los recién nacidos para todas las enfermedades incluidas en el programa.

El beneficio principal de un PCN es la prevencién de discapacidades en el recién nacido, por lo que los
PCN deben incluir aquellas enfermedades en las que se haya demostrado claramente que la deteccién
precoz cuenta con evidencia sobre los beneficios en salud.

Hasta principios de los afios 90, los PCN en Espaia incluyeron la deteccién precoz de la fenilcetonuria
(PKU) y del hipotiroidismo congénito (HC), Unicas enfermedades para las que existia consenso general
para ser incluidas en un PCN.

Los logros obtenidos con la deteccidn precoz, la rdpida intervencion médica y el tratamiento de estas
enfermedades, hacen que estos programas sean considerados esenciales en salud publica y se
conviertan en una actividad médica imprescindible en la practica clinica cuyos beneficios superan
claramente los posibles dafos derivados de dicha actividad.

La importancia de estos programas y su evolucion en el tiempo merece el esfuerzo de recopilar todos
los datos de actividad en cribado neonatal que fueron recogidos por varias sociedades cientificas
durante 3 periodos:

1. Sociedad Espafiola de Bioquimica Clinica (SEQC)

a. 1985-1995 Comisidn de Errores Metabolicos

b. 1996-2005 Comisién de Errores Congénitos del Metabolismo
2. Asociacién Espafiola de Cribado Neonatal (AECNE)

a. 2006-2016

DATOS DE ACTIVIDAD DE LOS LABORATORIOS DE CRIBADO NEONATAL

La Comisién de Errores Metabdlicos de la SEQC en el inicio y posteriormente AECNE, llevaron a cabo la
coordinacién de los laboratorios de cribado existentes en Espafa. Anualmente se realizaba la
actualizacién de la informacién de su actividad en materia de deteccidn precoz y los evaluadores
presentaban en la reunién de centros de cribado los resultados obtenidos. Para el desarrollo de esta
actividad se realizaban, anualmente, convenios entre el Real Patronato sobre Discapacidad vy las
sociedades cientificas implicadas.

Para la recogida de los datos, se diseid un formulario especifico que se remitia a los laboratorios, de
manera que era su responsable el que habitualmente cumplimentaba los datos solicitados y se
remitian a los evaluadores solicitantes de los datos.

A lo largo de los afios se fueron incluyendo nuevos indicadores acordes con las nuevas enfermedades
incorporadas en los distintos programas. La incorporacion de nuevos indicadores se consensuaba en
las reuniones de los laboratorios de cribado.

La encuesta/formulario constaba de dos partes, una con los datos generales de las caracteristicas de
cada centro y otra sobre los datos individuales de los casos positivos detectados por enfermedad y por
CC. AA.
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La informacidn que se solicitaba en cada una era:
1. Datos generales

Quién cumplimenta la encuesta

Quién es el responsable del laboratorio

Qué enfermedades incluye la cartera de servicios del PCN de su CA

Numero de recién nacidos analizados para cada enfermedad

Estrategia en su CA para la extraccion de la toma de muestra: Unica o Doble
Muestras recibidas no vélidas

YV V VYV VY YVYVY

Intervalos de tiempo:

o Edad ala obtencidn de la sangre (expresada en dias) y segln estrategia:
Intervalo de tiempo transcurrido (expresado en dias) desde la fecha de nacimiento hasta
la toma de muestra (FN-FM)

o Intervalo de tiempo transcurrido (expresada en dias) entre el dia de la toma de muestra
hasta su entrada al laboratorio (FM-FEL)

o Intervalo transcurrido desde la entrada de la muestra en el laboratorio hasta la obtencidn
del primer resultado (FEL-FR)

o Edad (expresada en dias) del recién nacido en el momento de la obtencidn del resultado
(FN-FR)

» Muestras solicitadas por haber obtenido resultado dudoso por enfermedad

2. Datos individuales de los casos detectados

Numero de registro

Fecha de Nacimiento

Sexo

Peso al Nacer

Edad del caso a la deteccién

YV VY VY

Valores de los marcadores alterados
» Diagnostico clinico comunicado por la Unidad Clinica de Seguimiento correspondiente

En el inicio, los datos de actividad se publicaron en la revista editada por Ediciones El Recién Nacido
(7-13), una publicacién de la Sociedad Espaiiola de Quimica Clinica (Comisidn de Enfermedades
Metabdlicas Congénitas). La direccion cientifica de la revista se delegd en los miembros de la comisién
y los colaboradores fueron todos los miembros de los laboratorios de cribado neonatal de Espafia.

Asimismo, los datos de actividad se fueron publicando (14-17) a lo largo de los afios en revistas y
“proceedings”, asi como en documentos editados por el Real Patronato sobre Discapacidad.

Durante los afios 1993-1995 se comenzaron a cumplimentar unas fichas para los casos detectados,
pero, debido a que la cumplimentacién no alcanzé el 100%, no es facil recuperar la informacidn. Este
periodo se ha denominado periodo 2.

A finales de 1996, tras la renovacion de la Comision de la SEQC se inicia una nueva etapa que tendra
continuidad en el seno de AECNE. Este periodo (1996-2016) se ha denominado periodo 3.

Por ello, a la hora de presentar los datos de la actividad en cribado neonatal en Espaia desde el inicio
de los programas hasta el afio 2016, se fragmentan acorde con los periodos comentados mas arriba y
este esquema se seguird para la presentacion de datos de las enfermedades: fenilcetonuria,
hipotiroidismo congénito e hiperplasia suprarrenal congénita.
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Hay que resaltar el excelente grado de cumplimentacion de las encuestas. Sin embargo, en contadas
ocasiones, no se cumplimenta el dato solicitado, lo que se recoge como “no contesta” (NC). Hay que
tener en cuenta que los programas informaticos de gestién del laboratorio de cribado neonatal se
introdujeron, en general, al inicio de los afios 90, por lo que el proceso de obtencién de los datos
estadisticos solicitados resultaba muy laborioso.

Por otra parte, la aportacidon de informacién se hacia de forma voluntaria y no siempre todos los
laboratorios de cribado aportaron la informacidon por lo que en algunas tablas se podra observar que
los datos de alguna comunidad o ciudad auténoma aparecen en blanco.

TOMA DE MUESTRA DE SANGRE DEL TALON

En 2001, la Comision de Errores Metabdlicos Congénito elabord el documento (18) “Procedimiento
para la obtencién y recogida de especimenes de sangre en papel de filtro en los Programas de
Deteccidn Precoz Neonatal de Errores Congénitos del Metabolismo”. Asimismo, desde la Comision se
propuso la traduccién del documento de recomendaciones de los NCCLS (National Committee for
Clinical Laboratory Standards) que, tras obtener los permisos pertinentes, se llevé a cabo (19)
incluyendo también el video que acompanaba al documento original. Este material se entregd a todos
los laboratorios de cribado neonatal existentes entonces para su uso como material docente.

Ambos documentos recogen recomendaciones para llevar a cabo una correcta extraccién de sangrey
asi obtener una muestra de calidad valida para el analisis de todas las enfermedades incluidas en los
PCN. En el anexo V se recogen ejemplos de muestras no validas para el analisis.

ESTRATEGIA DE TOMA DE MUESTRA

Sobre la estrategia de la toma de muestra, no existen datos hasta el afio 1992 (13). En ese afio estd
documentado que la obtencidn de toma de muestra se realizaba segln 3 estrategias diferentes:

A. Al39% de los RN se les tomaban dos muestras: La primera se obtenia de sangre de corddn que
se utilizaba para para la deteccidn del hipotiroidismo congénito (HC) y la segunda (capilar de
taldn) que se tomaba a partir de los 5 dias de vida en su ambulatorio, para la deteccién de
fenilcetonuria (PKU).

B. Al 31% de los RN se les tomaba una sola muestra (capilar de talén) a los 3 dias de vida en la
maternidad que se utilizaba para la detecciéon de HC y PKU.

C. Al30% de los RN se les realizaba una sola extraccién (capilar de talén) a partir del 52 dia de vida.

A lo largo de los afios la estrategia de toma de muestra de corddn para el cribado del HC fue
desapareciendo, pero el doble muestreo permanecié en 5 CC. AA. hasta la introduccién de la
espectrometria de masas en tandem (MS/MS).

Asi, en el afio 2004 (13) las estrategias eran:

e El 65% de los centros realizaba una extraccién Unica de sangre a partir del 32 dia de vida. Esta
muestra era valida para la deteccidn precoz de hipotiroidismo congénito, fenilcetonuria y todas
aquellas otras actividades de cribado que efectuaba el centro correspondiente.

e El 35% restante realizaba una estrategia de doble extraccién:

1. Una primera muestra se obtenia en la maternidad, bien de sangre de corddn o de sangre
capilar tomada a las 48 horas de vida del recién nacido, ambas impregnadas en papel sobre la
que se realizaba la deteccidn precoz de hipotiroidismo congénito.
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2. Una segunda muestra se obtenia a partir del 52 dia de vida del neonato. Sobre esta sangre
capilar, se realiza la deteccion de la fenilcetonuria.

La estrategia fue cambiando de manera que en algunas CC. AA. coexistieron los 3 tipos de estrategia.
En el Anexo lll se muestra las estrategias existentes en el afio 2002.

Cuando los laboratorios comenzaron a trabajar con la espectrometria de masas en tandem, la
estrategia de extraccion cambié y se fue pasando a la extraccidn de una Unica muestra tomada a las
48-72 horas. La tabla 10 recoge el tipo de estrategia y el porcentaje (%) de laboratorios que trabajaban
con cada estrategia.

TABLA 10. ESTRATEGIA DE TOMA DE MUESTRA DURANTE EL PERIODO 1996-2016
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ESTRATEGIA DE TOMA DE MUESTRA: 1996-2016 1998
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anadlisis que se reciben en los laboratorios. Los laboratorios que trabajan con estrategia de doble
extraccion, la primera de las muestras obtenidas se utilizaba para la deteccidon de HC y la segunda para
la deteccién de PKU. En los apartados 2.6.7. y 1.6.7. se presentan los porcentajes de muestras no
validas para la deteccidn de estas enfermedades.

EVALUACION EXTERNA DE LA CALIDAD

Hasta 1994 los laboratorios de cribado neonatal no disponian de un programa espafol de evaluacion
externa de la calidad debido a la dificultad de disponer de materiales de control adecuados al fin
propuesto. Los laboratorios se sometian a programas de evaluacidén externa de la calidad especificos
de cribado neonatal tanto europeos (UQNEKAS Birmingham, RfB/DGKL Bonn, GMBH-Mathias Kramer
Bonn y QAF-JL Dhont Lille), como americanos (CDC- Atlanta).

Durante el afio 1995 los laboratorios existentes solicitaron y acordaron con la SEQC iniciar un estudio
piloto para evaluar la calidad de los resultados emitidos por los laboratorios, utilizando la estructura
del programa informatico de evaluacién de que disponia la SEQC. El estudio piloto se llevé a cabo con
éxito y en 1996 se puso en marcha el primer programa espafiol de evaluacion externa de la calidad
para los laboratorios de cribado neonatal.
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Los analitos a estudiar fueron TSH y Phe (fenilalanina) con frecuencia mensual y tres niveles de
concentracién por analito y una participacidon del 85% de los laboratorios. Los resultados de las
evaluaciones eran descriptivos de la situacion de cada laboratorio (Anexo VI).

Cuando se funda AECNE, se acuerda con la SEQC la finalizacidn de su programa pasando AECNE a ser
el proveedor de ese servicio. Los resultados obtenidos en 2005 y 2006 ya fueron evaluados por AECNE.

En 2006, AECNE disefia un Programa de Evaluacidon Externa de la Calidad (PEEC) adaptado a los
requisitos y recomendaciones de las normas y guias internacionales, que se inicia en 2007. Se mantiene
la frecuencia mensual con 3 niveles por analito. Los participantes recibian mensualmente el informe
con los resultados y, para facilitar la interpretaciéon de la evaluacién, se elaboré el documento
“Interpretacién del informe de resultados” que se recoge en el Anexo VII.

Al disefio del PEEC se fueron afiadiendo analitos (TIR, aminoacidos y acilcarnitinas) con el fin de dar
cobertura alos laboratorios que en ese momento habian incorporado nuevas enfermedades a sus PCN.

El Programa de Evaluacion Externa de la Calidad que comenzd (1996) evaluando 2 analitos (TSH y Phe),
finalizd con la evaluacion de 16 analitos (TSH, Phe, Tyr, TIR, CO, C2, C3, C4, C5, C5DC, C6, C8, C10, C14,
Cley C18).

Las dificultades que encontraban los fabricantes para la preparacion de los materiales de control con
todos los analitos incluidos en el PEEC afectaron a la continuidad del programa que se clausurd en
diciembre de 2018.

ENFERMEDADES INCLUIDAS EN LOS PCN EN ESPANA

Desde el inicio de los programas de cribado neonatal en Espafia hasta los afios 90, se fueron
incorporando nuevas enfermedades a los programas de las distintas CC. AA.

e fenilcetonuria e hiperfenilalaninemia (PKU, HFA)
¢ hipotiroidismo congénito (HC)

e hiperplasia suprarrenal congénita (HSC)

e fibrosis quistica (FQ)

o enfermedad de células falciformes (ECF)

La deteccion precoz de estas 5 enfermedades se lleva a cabo mediante 5 procedimientos analiticos
especificos de cada enfermedad, disefiados para la medicion de determinados marcadores bioquimicos.
El procedimiento analitico, especifico y sensible, debe ser capaz de detectar la presencia o ausencia de
la enfermedad, con el minimo ndmero de casos falsos positivos y ningun caso falso negativo.

La deteccién de la fenilcetonuria, en los inicios, se realizaba mediante el test de inhibicién bacteriana
(20), fluorimetria (21) o bien aplicando técnicas de cromatografia. La cromatografia en papel o en capa
fina, aunque no alcanzaba la sensibilidad y especificidad de la fluorimetria para la deteccion de PKU,
permitia la deteccién de otras aminoacidopatias como la enfermedad de la orina con olor a jarabe de
arce (MSUD), la Tirosinemia tipo | (TYR-I) y la Citrulinemia tipo | (CIT-I).

Asimismo, 3 CC. AA. (Extremadura, Galicia y Murcia) recogen una muestra de orina del RN impregnada
en papel para la detecciéon de aminoacidurias como las cistinurias.

Los datos relativos a estas aminoacidopatias (sangre y orina) detectadas se presentan mas adelante en
el punto dedicado a los trastornos del metabolismo de aminoacidos.

Enla década de los afios 90, el desarrollo de la tecnologia aplicable a los programas de cribado neonatal
cambid el concepto “una enfermedad, un marcador, un procedimiento analitico”, gracias al desarrollo
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de la espectrometria de masas en tandem (MS/MS). Esta tecnologia permite con un mismo
procedimiento analitico la medicidn de numerosos analitos (aminoacidos y acilcarnitinas) sobre una
misma muestra de sangre en papel (disco de 3 mm de diametro) y en un tiempo reducido (3 min). Su
capacidad de automatizacion permite obtener miles de datos en tiempos cortos. La implantacién de
esta tecnologia en los laboratorios espafioles incrementd la heterogeneidad de la oferta de
enfermedades cribadas en las CC. AA.

En 2014 el Ministerio de Sanidad mediante Orden 2065/2014 de 31 de octubre, establece el programa
de cribado neonatal del SNS en la cartera comun del SNS con las 7 enfermedades para las que existen
informes elaborados por la Red Espafiola de Agencias de Evaluacién de Tecnologias Sanitarias y
prestaciones del SNS (RedETS) que demostraban que el cribado de estas enfermedades contaba con
evidencia sobre su eficacia clinica y era coste-efectivo (22-32):

fenilcetonuria e hiperfenilalaninemia (PKU, HFA)

hipotiroidismo congénito (HC)

fibrosis quistica (FQ)

anemia falciforme (AF)

deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de acidos grasos de cadena media (MCADD)
deficiencia de 3 hidroxi acil-CoA deshidrogenasa de 4cidos grasos de cadena larga (LCHADD)

Nou s wNR

acidemia glutdrica tipo | (GA-1)

Ademas de la cartera comun, algunas CC. AA. ofertan a su poblacién diana dentro de sus respectivas
carteras complementarias la deteccidon de otras enfermedades que a lo largo de los afios han ido
incorporando a sus PCN y han ido comunicando sus resultados y sus casos detectados.

e hiperplasia suprarrenal congénita (HSC)

e alteraciones del metabolismo de otros aminoacidos

enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce (MSUD)
tirosinemia tipo | (TYR-I)

homocistinuria clasica (CBS)

citrulinemia tipo I(CIT-I)

cistinuria

O O O O O

cistinuria-lisinuria

e alteraciones del metabolismo de acidos grasos

o deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de acidos grasos de cadena muy larga
(VLCADD)
deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de acidos grasos de cadena corta (SCADD)
deficiencia primaria de carnitina libre (CUD)
deficiencia del transporte de carnitina (CTD)
deficiencia multiple de acil-CoA deshidrogenasa (MADD)

o O O O O

deficiencia de la proteina trifuncional mitocondrial (TFP)

e alteraciones del metabolismo de acidos organicos
o acidemia isovalérica (IVA)
acidemia metilmaldnica (MMA)
acidemia propidnica (PA)
deficiencia de 3-OH-3-metilglutaril-CoA liasa (HMG)
deficiencia de B-cetotiolasa (KTD)

O O O O
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e otras enfermedades
o deficiencia de biotinidasa
o galactosemia
o Inmunodeficiencias combinadas graves

En el Anexo VIII se recogen las enfermedades incluidas en las distintas CC. AA. comunicadas en 2016.

OBJETIVO DEL INFORME

Son numerosas las publicaciones y presentaciones a congresos que los laboratorios de cribado
existentes en Espafia han realizado sobre la actividad de cada PCN. Los trabajos publicados se han
hecho principalmente de forma individual, bien por los distintos laboratorios, bien por las diferentes
CC. AA.

Desde el inicio, hasta el afio 2016, fueron las Sociedades Cientificas (SEQC y AECNE) las que se
encargaron de reunir anualmente los datos de actividad en materia de cribado neonatal en Espana.

La observacion del aumento de las desigualdades entre los PCN de las distintas CC. AA. hizo que AECNE
buscara iniciativas de coordinacién por parte de las autoridades sanitarias competentes en materia de
salud publica. El agente coordinador evidente deberia ser la Direccion General de Salud Publica del
Ministerio de Sanidad.

En 2006, por mandato del Consejo Interterritorial del SNS (CISNS) se constituyd un grupo de trabajo
formado por los responsables de estos programas en cada comunidad auténoma y la entonces
Subdireccién General de Promocién de la Salud y Epidemiologia de la Direccion General de Salud
Publica del, entonces, Ministerio de Sanidad y Consumo, con el objetivo de hacer un andlisis de la
situacién de las actividades de cribado neonatal y realizar propuestas de mejora y optimizacion. Fruto
de este trabajo se elabord un informe sobre los programas de cribado neonatal en Espaiia (33). El
informe concluia que los programas necesitaban una revisién interna que deberian reorientarse hacia
la equidad, la eficiencia y la salud publica. AECNE colaboré en este proyecto.

Posteriormente, en 2012, el CISNS crea un grupo de trabajo de desarrollo de cartera comun de
servicios del SNS con el objetivo de revisar dicha cartera para identificar y priorizar las prestaciones
que era preciso detallar, clarificar y/o concretar. Entre los temas prioritarios propuestos se
encontraban las actividades para detectar las enfermedades en fase presintomdtica mediante cribado.
Para tratar este tema se constituyeron dos grupos de trabajo, uno sobre programas de cribado
neonatal y otro sobre programas de cribado de cdncer coordinados por el Ministerio de Sanidad y en
los que participaron representantes de las CC. AA., de la Red Espafiola de Agencias de Evaluacién de
Tecnologias Sanitarias y Prestaciones del SNS y sociedades cientificas. AECNE fue una de las sociedades
cientificas a las que se solicitd que formara parte de este grupo de trabajo.

Este trabajo culmina con la publicacion en 2014 de la Orden 2065/2014 de 31 de octubre, que concreta
las 7 enfermedades que formaran parte del programa de cribado neonatal del SNS.

También como resultado de esta colaboracion se desarrolla el documento “Objetivos y requisitos de
calidad del Programa de Cribado Neonatal de enfermedades endocrino-metabdlicas del Sistema
Nacional de Salud” (34) y se crea el “Sistema de Informacion del Programa de Cribado Neonatal del
Sistema Nacional de Salud” (SICN), con el objetivo de realizar un seguimiento y evaluacién del
programa.

A partir de 2016 la fuente oficial de recogida de la informacién sobre la actividad de Cribado Neonatal
pasa a ser el sistema de informacion del programa de cribado neonatal del SNS (SICN), sistema que
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forma parte del Sistema de Informacién del SNS. Las CC. AA. deben aportar al SICN los datos
consensuados para realizar la evaluacion anual del programa que se recoge en el informe técnico anual
de evaluacion.

En la Asamblea General Extraordinaria de AECNE celebrada en abril de 2018 se aprobd poner a
disposicion de salud publica los datos de actividad de los laboratorios de cribado neonatal.

La presidenta de AECNE presentd esta propuesta a la Ponencia de cribado poblacional de la Comision
de Salud Publica en noviembre de 2018 y la oferta de la Comisién de Calidad de AECNE de elaborar un
informe que recogiera los datos de actividad de los laboratorios de cribado neonatal desde su inicio
hasta 2016, fecha en la que se puso en marcha el SICN como fuente oficial de informacién en el SNS.

Por ello este trabajo presenta los datos de actividad de los laboratorios de cribado neonatal desde su
inicio hasta 2016 en un uUnico documento cuyo objetivo es que sirva de consulta a todos los
profesionales interesados en los PCN y también para conocimiento de futuras generaciones de cémo
se llevd a cabo, en la Espaiia de 1968, la puesta en marcha de lo que hoy son los Programas de Cribado
Neonatal y los logros obtenidos a lo largo de estos mas de 50 afios.
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INFORME DE ACTIVIDAD POR ENFERMEDADES

1. FENILCETONURIA (PKU)

Es la enfermedad con la que se iniciaron los cribados neonatales en Espafia y estd incluida en la cartera
comun del SNS. En el Anexo IX se recoge informacidon ampliada en relacion con la PKU.

1.1. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD

La deficiencia de la enzima hepatica fenilalanina hidroxilasa que transforma la fenilalanina (Phe) en
tirosina (Tyr), provoca el acimulo de Phe en sangre y tejidos dando lugar a una excesiva produccion
de acidos fenilpiruvicos, fenilacéticos y fenilacticos con elevadas concentraciones en la orina, lo que
conlleva, si no se trata a tiempo, un retraso mental grave, crisis epilépticas y otras alteraciones
neuroldgicas (22). Otras variantes como las hiperfenilalaninemias leve o moderada pueden requerir
tratamiento, asi como aquellas que afectan a la sintesis del cofactor de la biopterina que también
requieren tratamiento.

1.2. OBIJETIVO DEL PROGRAMA

Detectar aquellos recién nacidos afectos con fenilcetonuria o hiperfenilalaninemias lo antes posible
(8-10 dias de vida del recién nacido) e iniciar tratamiento antes de los 15 dias de vida. La deteccion y
el tratamiento precoz la morbimortalidad y las posibles discapacidades asociadas a la enfermedad.

1.3. MARCADOR Y PROCEDIMIENTO ANALITICO DEL CRIBADO

La mediciéon de los niveles de Phe en sangre impregnada en papel es el fundamento del cribado. En el
inicio de este programa la tecnologia existente permitia el abordaje de la deteccion utilizando técnicas
cromatograficas (capa fina o papel), la fluorimetria de McCamman y Robins (21) o mediante el test de
inhibicidn bacteriana desarrollado por Robert Guthrie (20), con el que se iniciaron los programas de
cribado y que durante afos dio su nombre a las pruebas del talén. La incorporaciéon de la
espectrometria de masas en tdndem permitié la mediciéon simultanea de Phe y de Tyr y la relacién
Phe/Tyr, muy informativa en la deteccidn de los probables casos positivos. El valor discriminante de
Phe utilizado para |la toma de decisiones en los laboratorios es de 84-151 umol/L de sangre.
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FENILCETONURIA (PKU)

1.4. ANO DE INICIO DE LA DETECCION DE PKU EN LOS DISTINTOS LABORATORIOS

TABLA 1.4 ANO DE INICIO DEL PROGRAMA

Laboratorio o - Laboratorio o

Afio Inicio Afo Inicio
Cobertura Geogrdfica Cobertura Geogrdfica Laboratorio Ao Inicio
Alicante 1986 Pamplona 1980 Granada 1968
Alicante Navarra Barcelona 1969
Badajoz 1984 Santander 1981 Madrid 1973
Extremadura Cantabria Zaragoza (H.M.S.) 1974
Barcelona Santiago 1978 La Rioja (Zaragoza) 1975
Catalufia Galicia Sevilla (H.V.M) 1975
Barcelona 1262 Sevilla (H.V.M) 1975 Murcia 1976
Baleares Huelva, Cddiz, Cérdoba y Sevilla Provincia Valencia 1977
Bilbao 1982 Sevilla (H.V.R.) 1979 Méalaga 1978
Pais Vasco Sevilla Capital y Ceuta Santiago 1978
Granada 1968 Talavera 1989 Sevilla (H.V.R.) 1979
Jaen, Almeria, Granada CastillanLa Mancha Pamplona 1980
La Laguna 1981 Valencia 1977 La Laguna 1981
Canarias Valencia y Castellén Santander 1981
Madrid 1973 Valladolid 1990 Bllt.)ao 1982
Comunidad de Madrid Castilla & Leon Oviedo
Malaga 1978 Zaragoza (H.M.S.) 1974 Zaragoza (H.C.U.)
Mdlaga Huesca, Teruel, Zaragoza Badajoz
Murcia 1976 Zaragoza (H.C.U.) 1984 Alicante
Murcia y Melilla Zaragoza (1/4) Talavera
Oviedo 1983 Zaragoza 1975 Valladolid
Asturias [I- Rioja
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1.5. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS PARA LA DETECCION DE PKU

Los datos se presentan por afio y agrupados en 3 periodos tal y como se fueron publicando, debido a que a lo largo de los afios se fueron incorporando nuevos
indicadores. Los tres periodos son: 12. Inicio-1992; 22. 1993-1995 y 3¢". 1996-2016.

1.5.1. RN ANALIZADOS EN EL 12 PERIODO: INICIO-1992 1.5.2. RN ANALIZADOS EN EL 22 PERIODO: 1993-1995

CCAA Laboratorio Inicio-1987 1988 1989 1990 1991 1992] Inicio-1992 CCAA Laboratorio 1993 1994 1995|1993-1995

Méalaga 96.185| 12.325| 14.593| 14.645| 14.430| 15.327| 167.505 Mélaga 14.467| 13.072| 12.394] 39.933
ANDALUCIA Granada 250.108| 22.653| 22.773| 23.127| 24.224| 23.057| 365942| | | \NDALUCIA Granada 23.107| 21.796| 21.666| 66.569

Sevilla HVM 219.400| 34.864| 33.757| 37.253| 38.206| 38.506| 401.986 Sevilla HYM 36.474| 35.394| 33.210| 105.078

Sevilla HVR 114.208| 14.720| 14.572| 12.081| 11.198| 11.141| 178.019 Sevilla HVR 12.238| 10.847| 10.859] 33.944
ARAGON Zaragoza HMS 133.213| 7.293| 7.474] 7.281 7.792| 8429 171482 | |apacén Zaragoza HMS 8.365| 8.154] 8.020| 24.548

Zaragoza HCU 12.587| 3.060[ 3.381 3.221| 2.490| 2.088] 26.827 Zaragoza HCU 1.896| 3.156| 3.860 8.912
ASTURIAS Oviedo 33527 7.101) 6.944] 6.708| 7.483| 7.516] 69.279| | |ASTURIAS Oviedo 6.936| 6.801) 6.393]  20.130
BALEARES Barcelona 6.362| 8120 7.951| 8262 8.104] 38.799| | | BALEARES Barcelona / Palma 8.104| 7.874| 7.530]  23.508
CANARIAS La Laguna 94.210| 19.416| 19.185| 18.596| 17.555| 18.052| 187.014 CANARIAS La Laguna 19.332] 18.504| 16.098 53.934
CANTABRIA Santander 128.507| 23.053| 23.271| 9.561| 4.521| 4.493| 193.406 CANTABRIA Santander 4.194| 3.918] 3.819 11.931
CASTILLAy LEON Valladolid 0 0 o| 14.856| 19.146| 18.922| 52.924| | |CASTILLAY LEON Valladolid 18.224) 17.379| 16.965 52.568
CASTILLATLA MANCHA |Talavera 0 0 144| 10.094| 18.138| 18.310[  46.686| | |[CASTILLA LA MANCHA |Talavera 17.357| 16.808| 16.557 50.722
CATALURNA Barcelona 636.207| 53.711| 54.609| 55.571| 55.579| 58.619] 914.296| | | CATALUNA Barcelona 57.064] 55.201) 54.202| 166.467
CVALENCIANA Alicante 20.980 13.483| 14.021| 14.014| 14.479| 13.822| 90799 | |\ALENCIANA A'Ca“_e 13.703| 13.018] 12.926] 39.647

Valencia 202.644| 22.371| 24.635| 25.132| 23.927| 25.422 324.131 Valencia 24.669| 23.686| 23.430| 71.785
EXTREMADURA Badajoz 45.884 13.351 12.591| 12.116 13.640 12.043| 109.625| | |[EXTREMADURA Badajoz 11.142] 11.345| 10.580]  33.067
GALICIA Santiago 157.221] 21.676| 21.031| 20.286| 20.650] 20.354] 261.218| | |[GALICIA Santiago 21.148| 19.014] 18.365| 58.527
MADRID Madrid 487.279| 48.781| 47.898| 53.766| 48.972| s1.501] 738,287 | |[MADRID Madrid 49.938| 47.779| 47.929| 145.646
MURCIA Murcia 222.116| 17.581| 18.664| 15.938] 13.929 14.455] 302.683| | [MURCIA Murcia 13.427| 13.396] 13.443] 40.266
NAVARRA Pamplona 24845 4.920| 4819] 4651 4.763| a698] 4se96| | |NAVARRA Pamplona 4.712) 42 4719] 14143
PAIS VASCO Bilbao 88.948| 18.212] 17.372| 16.628| 16.588| 16.689] 174.437| | |PAIS VASCO Bilbao 16.174] 15.477) 15.600] 47.251
LA RIOJA Zaragoza 30.005| 2202| 2306| 2283 2216]| 2080] 41272 | |[LARIOIA Zaragoza HCU 2.049 1.962 el
CEUTA Sevilla HVR CEUTA Sevilla HVR
MELILLA Murcia MELILLA Murcia

ESPANA 2.998.254| 367.234|372.160| 385.759| 388.188| 393.718( 4.905.313 ESPANA 384.720| 367.331)360.536| 1.112.587
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FENILCETONURIA (PKU)

1.5.3.RN ANALIZADOS EN ESPANA PARA LA DETECCION DE PKU EN EL 32 PERIODO: 1996-2016
CCAA Laboratorio 1996 1997| 1998| 1999 2000 2001 2002 2003| 2004 2005| 2006 2007 2008| 2009| 2010, 2011 2012 2013| 2014 2015| 2016|1996-2016
Mélaga 13.179| 13.940| 13.494| 14.287| 14.724| 15.160 15.447| 16.831| 16.782| 18.460( 18.975| 19.293| 20. 161| 17.998| 33.961| 41.908| 40.476 37.830| 38.304| 37.749| 37.004| 495.963
ANDALUCIA Granada 21.104| 21.166| 20.752| 21.277| 21.300| 21.643| 21.505| 22.698| 22.616 24.114| 25.182| 25.375 268.732
Sevilla HYM 33.170| 33.088| 33.075| 33.408| 34.230[ 34.155| 35.100| 35.816| 34.906 306.948
Sevilla HVR 10.289| 10.694| 10.215( 10.791| 11.282| 11.214 11.004| 12.054| 12.835| 47.890( 51.434| 52.967| 83.788| 79.698| 60.439| 50.832| 48.132| 45.444| 45.859| 44.293| 42.405| 753.559
ARAGON Zaragoza HMS 8.005 7.663| 7.374] 7.534| 7.867| 8.088| 8137 8538 8870 9.096| 9.411| 9.820 10.551| 9.949| 9.936| 12.767| 12.073| 11.749| 11.613| 11.298| 10.932| 201.271
Zaragoza HCU 1.871 1774 1.875| 1.931| 1.987| 2.199| 2.159 2.484| 2504 2.516| 2.567| 3.012( 3.297| 3.072] 2.991 36.239
ASTURIAS Oviedo 6.374| 6.392| 6.251|] 6.500| 6.715| 6.796| 6.809| 7.182| 7.223| 7.524| 7.620( 7.840| 8.247| 8.306| 7.881| 7.882| 7.594| 6.657|NC NC 6.436| 136.229
BALEARES Barcelona/Palma 7.601f 8.077) 8.092| 8.662| 9.423| 9.458| 10.426| 10.258| 10.378| 9.677| 11.547 11.852| 12.665| 11.922| 11.868| 11.204| 10.964| 10.480| 10.615| 10.532 10.513| 216.214
CANARIAS La Laguna 24.832| 25.783| 17.553| 18.843| 19.369| 19.792| 19.564| 20.019| 20.162( 20.508| 20.894| 21.057| 20.882 19.169| 18.448| 17.832| 17.892| 15.941| 16.496 16.921| 16.178| 408.135
CANTABRIA Santander 3.865| 3.867| 3.796| 3.931| 4.205| 4.143| 4.390| 4.607| 4.777| 5.013] 5.020( 5.179| 5.625| 5.391| 5.348| 5.238| 4.931| 4.674| 4.470| 4.285| 4.217| 96.972
CASTILLAy LEON Valladolid 16.821| 17.673| 16.772| 17.128| 17.698| 17.377| 17.844 18.395| 18.715| 19.049| 19.445| 19.887| 21.041] 20.182| 20.202| 19.584| 18.854| 17.522| 17.523| 17.146| 16.348| 385.206
CASTILLATLA MANCHA |Talavera 16.017| 15.895| 15.378| 15.787| 15.807| 15.652 15.927 16.775| 17.293| 17.850( 18.893| 19.739| 20.956| 20.120| 19.818| 19.277| 18.071| 16.766| 15.924| 15.680| 15.335| 362.960
CATALURNA Barcelona 55.295| 58.728| 57.377| 60.018| 65.449| 65.280| 69.031| 73.934| 77.135 83.440| 82.438| 85.837| 90.178| 85.933| 84.956| 82.344| 78.034| 72.794| 71.887| 71.136 69.361| 1.540.585
C.VALENCIANA Alicante 13.467| 13.280| 13.656| 13.939| 14.943| 15.206| 15.936 16.781| 17.453| 17.756 18.221 20.632| 18.632| 19.042( 17.296| 16.465| 16.001| 6.803 285.509
Valencia 21.613| 24.402( 23.228| 25.022| 26.020| 27.417| 27.484| 30.403| 30.816 34.129| 34.763| 52.099| 37.308( 34.279| 33.433| 32.175| 30.141| 28.362| 38.014 43.495| 42.193| 676.796
EXTREMADURA Badajoz 10.648| 12.420] 9.598| 9.675| 9.750| 9.480[ 10.840[ 9.553| 9.650] 9.612| 9.806| 9.857| 10.318| 10.269| 10.785[ 10.705| 9.388| 9.005|NC 8.933| 8.696| 198.988
GALICIA Santiago 18.376| 18.353| 18.238| 18.489| 19.067 19.037| 19.070| 20.150| 20.420| 20.982( 21.270| 21.646| 23.106| 22.523| 22.031| 21.588( 21.071| 19.713| 19.613| 19.383| 19.025 423.151
MADRID Madrid 47.938 49.686| 49.755| 52.882| 57.198| 60.756| 64.151| 68.202| 70.604| 71.114| 73.547| 76.008| 80.067| 79.535| 76.068| 75.876| 73.028| 68.124| 68.879| 68.380| 67.073| 1.398.871
MURCIA Murcia 13.505| 13.957| 13.786| 14.038| 15.189| 16.013 16.590 17.745| 17.928| 18.473| 19.176| 18.479| 19.487| 18.485| 17.830[ 17.390| 16.594| 15.946| 16.240| 16.257| 16.075| 349.183
NAVARRA Pamplona 4.899| 5.001| 5.035 4.912] 5.273| 5.695| 5.834| 6.089| 6.524| 6.230[ 6.583| 6.713| 7.068] 6.901| 6.814| 6.781| 6.674| 6.136] 6.136|NC NC 115.303
PAIS VASCO Bilbao 16.452| 16.754| 16.656( 17.236| 17.920| 18.230( 18.757 19.936| 20.157| 20.351| 20.601| 21.189| 21.975| 21.623| 21.722| 21.638| 21.044| 19.489| 19.749| 19.210| 18.563| 409.252
LARIOJA Zaragoza HCU/HMS| 1.921] 2.106| 2.020| 2.189 2.270| 2.322| 2532 2.854| 2.934| 3.062] 2845 3.099| 3.515| 3.399| 3.423| 3.196| 3.231| 2952 2935 2.809[ 2.715| 58.329
CEUTA Sevilla HVR 1.123| 1.123
MELILLA Murcia 1.066| 1.336| 1.325| 1.383| 1.379] 1.445[ 1.410[ 1.562 1.456| 1.005| 13.367
367.242| 380.699| 363.976(378.479| 397.686( 405.113| 418.537| 441.304| 450.682| 466.846|480.243| 492.014| 522.203| 498.711(488.379| 476.892| 456.102| 426.995| 412.622| 408.963| 405.197| 9.138.885
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La tabla 1.5.4 resume los recién nacidos analizados en las 3 etapas comentadas anteriormente. Por
afno y por CC. AA.

TABLA 1.5.4. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS PARA PKU EN ESPANA POR ANO, ETAPA Y CC. AA.

o RN . - .
ANO RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR ANO RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR CC. AA.
ANALIZADOS
RN ANALIZADOS PARA PKU EN ESPARNA: INICIO-1992 RN ANALIZADOS PARA PKU POR CCAA: INICIO-1992
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450000 300000
400000 250000
35000¢ 200000
1993 300000 150000
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1995 0000 50000
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0
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RN ANALIZADOS PARA PKU EN ESPANA 1996-2016 RN ANALIZADOS PARA PKU POR CCAA: 1996-2016
600000 2000000
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1996 1000000
9.138.885 300000
2016 500000
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0 * q
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RN ANALIZADOS EN ESPANA PARA PKU: INICIO-2016 RN ANALIZADOOS PARA PKU POR CCAA: INICIO-2016
3500000 3500000
3000000 3000000
2500000 2500000
2000000 2000000
INICIO 1500000
2016 15.156.785 1000000
500000

El nimero de recién nacidos analizados en Espafa para la deteccién de PKU desde el inicio del
programa hasta el 31 de diciembre de 2016, ha sido de 15.156.785 recién nacidos.

En el Anexo IX se recoge, en la tabla 1y tabla 1-cont, los recién nacidos analizados por CC. AA. desde
el afio 1988 hasta 2016.
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1.6. INDICADORES DE CALIDAD
1.6.1. COBERTURA DEL CRIBADO DE PKU EN ESPANA

En los inicios del cribado la cobertura fue aumentando poco a poco. Se dispone de datos desde el afio
1979, pero existen dos periodos entre 1982-1984 y 1986-1987 que no se dispone de datos de
cobertura. Resulta dificil hacer un cdlculo para estimarla debido a que solo se conoce el afio de inicio
de actividad de cada laboratorio, pero no la fecha exacta. Por ello, se ha trazado una linea de
estimacion que interpola la cobertura en esos afios.

En 1988 ya se consigue una cobertura del 90,75% de los recién nacidos en Espafiay en 1992 se alcanza
la cobertura universal de los recién nacidos en Espaia, que se mantiene hasta la actualidad.

FIGURA 1.6. COBERTURA DEL CRIBADO DE LA ENFERMEDAD A LO LARGO DE LOS ANOS

1979 2,45% 1996 |101,46%
COBERTURAEN ESPANA PARA PKU 1979-2016 1980 | 25,00% 1997 |103,35%

1981 | 30,60%
190% 1998 | 99,88%
1982 1999 | 99,81%
100% WW 1983 2000 |100,27%
1984 2001 | 99,95%
80% o 1985 | 79,00% 2002 |[100,20%
1986 2003 |100,18%
60% 1987 2004 | 99,45%

2005 [100,44%
2006 | 99,65%
20% 1990 | 95,61% | | [-2907 1 99,81%

2008 [100,27%
1991 | 98,10%

0% 2009 | 99,95%
. , . , . 1992 | 99,26%

1988 [ 90,75%
1989 [ 93,92%

40%

PO AMNINONENOHNNTNONENO ANNTINONREAOHNMT LN 2010 [10020%
N L e = = e e ) 0
AR OO RAT AT NN NN NN NO DS S 55555555505068 1993 | 9831%

’

1994 | 99,39% 2012 [100,61%
1995 | 98,65% 2013 |100,60%
2014 [100,56%
2015 |100,74%
2016 |100,58%

El porcentaje de la cobertura de la enfermedad se obtiene utilizando como denominador el nimero
de recién nacidos publicado por el Instituto Nacional de Estadistica. El porcentaje anual de cobertura
superior al 100% se debe a movimientos de poblacidén migrante no censada.

En el Anexo IX se amplian los datos por afio y CC. AA.
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1.6.2. INTERVALOS DE TIEMPO TRANSCURRIDOS EN EL CRIBADO DE PKU. ANO 1994

En 1994 se comienzan a recoger como indicadores de calidad los intervalos de tiempo transcurridos
desde el nacimiento hasta que se obtiene el resultado, pero solo quedaron publicados los datos del
primer semestre de 1994, que se recogen en la tabla 1.6.2.

TABLA 1.6.2. DIAS TRANSCURRIDOS DESDE EL NACIMIENTO HASTA LA OBTENCION DEL RESULTADO PARA PKU

ler SEMESTRE 1994 FN-FM|FM-FEL] FEL-FR]FN-FR | | PONPE:
CCAA Laboratorio Media | Media | Media [Media FN=FECHA DE NACIMIENTO;
- FM= FECHA TOMA DE MUESTRA,;

Malaga 80 | 11,7 | 12 | 31,7 || tpi_ recHA ENTRADA EN EL

ANDALUCIA Granada 9,3 8,5 9,8 27,6 LABORATORIO;
Sevilla HVM 80 | 12 | 13 | 33,0 || rr=FECHA OBTENCION DEL
Sevilla HVR 7,9 9,9 10,9 28,7 RESULTADO

ARAGON Zaragoza HMS NC NC NC NC
Zaragoza HCU 5,0 9 13 27,0

ASTURIAS Oviedo NC NC NC NC

BALEARES Palma Mallorca| 7,0 12 15 34,0

CANARIAS La Laguna 10,0 12 15 37,0

CANTABRIA Santander NC NC NC NC

CASTILLAy LEON Valladolid 6,0 10 13 29,0

CASTILLATLA MANCHA |Talavera 7,6 11,9 | 16,7 | 36,2

CATALUNA Barcelona 5,4 13,4 16,7 | 35,5

CVALENCIANA AIicant.e NC NC NC NC
Valencia 5,0 11 17 33,0

EXTREMADURA Badajoz 21,0 15 17 53,0

GALICIA Santiago NC NC NC NC

MADRID Madrid 8,6 8,9 11,3 | 28,8

MURCIA Murcia 7,1 13 28 48,1

NAVARRA Pamplona 4,0 7 8 19,0

PAIS VASCO Bilbao 5,0 7 9 21,0

LA RIOJA Rioja 9,0 16 19 | 44,0

CEUTA Sevilla HVR

MELILLA Murcia

EDAD (Media) A LA OBTENCION DEL RESULTADO (Phe)
1ler SEMESTRE 1994

B FN-FM FM-FEL FEL-FR

P& > : ? a2 R
g P S N ) i S~ S L g A
W S > PP SN T I SN Y RS s . S N )
42 AN P 4O O o ST N R EaR &
& f A e O L @ i
) & 55‘

No se dispone de datos de indicadores de calidad del segundo semestre de 1994, ni del aino 1995.

Los datos relativos al periodo 1996-2016 se presentan a continuacion.
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FENILCETONURIA (PKU)

1.6.3. EDAD DEL RECIEN NACIDO A LA TOMA DE MUESTRA (FN-FM). PERIODO 1996-2016

Durante el periodo 1996-2012, se solicité la media, mediana, minimo y maximo, expresados en dias de
vida, del intervalo de tiempo transcurrido desde la fecha de nacimiento (FN) y la fecha de la toma de
muestra (FM): edad a la toma de la muestra (FN-FM). A partir de 2012 se solicitd para este intervalo
los percentiles P50, P95 y P99. El Anexo IX recoge los datos por CC. AA.

De los datos recogidos se obtiene el valor promedio del intervalo y los percentiles P50, P95 y P99 en
Espafia por afo y por CC. AA. y que se recoge a continuacion.

TABLA 1.6.3. EDAD EXPRESADA EN DIAS DEL RN EN EL MOMENTO DE LA EXTRACCION DE MUESTRA

FN-FM
EDAD A LA TOMA DE MUESTRA (FN-FM) EN ESPARNA 1996-2016 EDADA LA TOMA DE MUESTRA (FN-FM) POR CCAA 1996-2016
mMedia P50 mP95 = P99 B Media MPS0 MP95 P9

12 1§

, ‘

ﬁ Liiehtathle

LT Yo

gaaassggggggggﬁﬂﬂﬁﬂﬂﬂ %»* <
FN-FM FN-FM

ANO Media | P50 | P95 | P99 CC. AA. Media | P50 | PS5 | P99
1996 6,0 6,4 | 86 | 9,7 ANDALUCIA 6,1 6,8 79| 88
1997 59 6,0 | 91 | 98 ARAGON 3,0 30|39 | 48
1998 5,8 6,2 1 95|99 ASTURIAS 6,4 6,7 169 70
1999 5,4 55|86 |97 BALEARES 4,0 4,2 162 | 64
2000 54 6,0 | 86 | 9,7 CANARIAS 4,8 51156 | 56
2001 5,6 57 |87 |97 CANTABRIA 7,3 7,0 10,0 | 10,0
2002 5,5 56185 |85 CASTILLA Y LEON 4,6 40 | 7,2 8,6
2003 5,5 56 | 84 | 9,3 CASTILLA-LA MANCHA | 5,3 57 162 | 64
2004 53 56 1|76 |82 CATALURNA 3,0 29145 | 50
2005 53 59 (78|81 C.VALENCIANA 51 55 (67| 68
2006 5,2 55174 8,0 EXTREMADURA 6,0 6,2 79| 84
2007 4,6 40|72 |79 GALICIA 4,6 42 1701 7,0
2008 4,9 51170 |76 MADRID 6,8 82 |87 87
2009 4,9 511171 |79 MURCIA 4,6 50 (67| 69
2010 5,2 56117379 NAVARRA 3,1 33140 40
2011 4,7 50170 |77 PAIS VASCO 2,4 20 (30| 38
2012 4,2 42 |1 61 | 6,7 LA RIOJA 2,7 29 | 34 3,6
2013 3,7 35 (62|68 CEUTA 4,0 4,0 | 40| 4,0
2014 3,0 2,7 { 50| 5,0 MELILLA 3,8 40 | 4,0 | 40
2015 2,5 2,1 | 3,7 | 47
2016 2,4 2,0 {30 ] 30
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1.6.4. INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE EXTRACCION Y LA ENTRADA EN
LABORATORIO (FM-FEL). PERIODO 1996-2016

En esta etapa, se solicité la media, mediana, minimo y maximo, expresado en dias de vida
(DDV), del intervalo de tiempo transcurrido desde la fecha de toma de muestra (FM) y la fecha
de entrada en el laboratorio (FEL). Dias empleados en el transporte de la muestra (FM-FEL).

De los datos recogidos se obtiene el valor promedio del intervalo y los percentiles P50, P95 y
P99 en Espaiia por afio y por CC. AA. y que se recoge a continuacion.

I TABLA 1.6.4. INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE EXTRACCION Y LA ENTRADA EN LABORATORIO

FM-FEL
INTERVALO DE DE TIEMPO (DiAS) ENTRE FECHA MUESTRA (FM) Y INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE EXTRACCION Y
FECHA ENTRADA LABORATORIO (FEL) 1996-2016 FECHA ENTRADA EN LABORATORIO POR CCAA 1996-2016
mMedia WP50 mP95 mP99 W Media P50 mP95 P99

10 10

: :

; : ‘

6 i

5 3

| 1Al il

z WL | 7z erinse

FM- FEL FM-FEL

ANO | Media | PS5O | P95 | P99 CC. AA. Media | P50 | P95 | P99
1996 6,1 54 (11,1118 ANDALUCIA 44 | 40165 88
1997 4,7 50 |69 |70 ARAGON 1,2 (1315 19
1998 4,9 51169 |78 ASTURIAS 54 |56|60] 63
1999 4,5 47 | 68 | 7,0 BALEARES 48 |50167]|92
2000 4,5 5017178 CANARIAS 61 |62|75]81
2001 4,4 48 | 73 | 75 CANTABRIA 3,7 | 40|60 6.2
2002 4,5 45 | 82 | 85 CASTILLAY LEON 44 |401|60] 60
2003 45 42 | 75 | 80 CASTILLA-LA MANCHA 44 | 461(57|59
2004 5,2 55| 78 | 87 CATALUNA 62 |61]98]|116
2005 5,3 51189 | 95 C.VALENCIANA 46 (4816596
2006 5,0 50 | 84 | 87 EXTREMADURA 55 62|80 86
2007 4,4 42 | 76 | 86 GALICIA 47 505153
2008 4,7 52 | 80 | 84 MADRID 70 (731891092
2009 4,7 50 |79 | 90 MURCIA 48 | 5016565
2010 4,8 49 | 73 | 80 NAVARRA 3,8 1238080
2011 4,6 43 | 66 | 7,6 PAIS VASCO 1,8 [20]20] 20
2012 4,2 40 | 59 | 60 LA RIOJA 34 3340142
2013 3,6 40 | 60 | 60 CEUTA 50 | 50|50 5,0
2014 | 35 130 )53 |59 MELILLA 72 | 75|80 80
2015 3,0 30 | 41 | 43
2016 3,1 30 | 43 | 49
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1.6.5. INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE ENTRADA EN LABORATORIO Y FECHA DE
OBTENCION DEL RESULTADO (FEL-FR). PERIODO 1996-2016

En esta etapa, se solicitd la media, mediana, minimo y maximo, expresado en dias de vida, del
intervalo de tiempo transcurrido desde la fecha de entrada en el laboratorio (FEL) y la
obtencién del resultado (FR). Dias que tarda el laboratorio en la obtencién del resultado (FEL-
FR).

De los datos recogidos se obtiene el valor promedio del intervalo y los percentiles P50, P95 y
P99 en Espaia por afio y por CC. AA. y que se recoge a continuacion.

I TABLA 1.6.5. INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LLEGADA AL LABORATORIO Y OBTENCION DEL RESULTADO

FEL-FR
INTERVALO DE DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE ENTRADAEN INTERVALO DE DE TIEMPQ ENTRE LA FECHA DE ENTRADAEN
LABORATORIO (FEL) Y FECHA DE RESULTADO (FR) LABORATORIO (FEL) Y FECHA DE RESULTADO (FR) POR CCAA
1996-2016 1996-2016
W Media ® P50 P95 P99 W Media ®P50 P95 P99

10 10

: ;

6 4

4 T e

g T LT s

8888858888888 ¢8¢8¢E¢8 &
FEL- FR FEL-FR

ANO | Media | P50 | P95 | P99 ANO Media | PSO | P95 | P99
1996 3,4 2,7 | 60 | 60 ANDALUCIA 32 | 20| 70 | 21,4
1997 3.3 2,4 | 89 | 89 ARAGON 27 | 27 | 39 | 48
1998 31 26 | 60 | 90 ASTURIAS 1,0 | 08| 20 | 22
1999 2,8 26 | 50 | 54 BALEARES 41 | 20 | 11,9 | 12,9
2000 2,8 30 | 51 | 58 CANARIAS 26 | 24 | 40 | 46
2001 2,8 30 | 50 | 58 CANTABRIA 44 | 45| 50 | 50
2002 3,5 29 | 99 | 959 CASTILLA Y LEON 59 | 60 | 7,8 | 10,0
2003 3,7 29 | 89 | 104 CASTILLA-LA MANCHA 22 [ 23| 30 | 30
2004 3,8 2,7 (11,7 | 11,7 CATALUNA 48 | 32 | 11,9 | 12,9
2005 39 2,8 | 13,2 | 13,2 C.VALENCIANA 49 | 3,4 | 11,8 | 18,7
2006 2,8 23 | 54 | 84 EXTREMADURA 40 | 40 | 64 | 91
2007 34 2,5 | 66 | 183 GALICIA 25 | 21 | 40 | 45
2008 3,4 2,6 | 109 | 12,3 MADRID 1,6 1,5 2,7 2,8
2009 2,6 2,2 | 47 | 55 MURCIA 44 | 50| 70 | 7,8
2010 3,0 28 | 55| 70 NAVARRA 16 | 1,2 | 39 | 56
2011 38 30 | 95 | 17,9 PAIS VASCO 1,1 | 1,0 | 20 | 20
2012 3,9 30 | 88 | 21,0 LARIOJA 2,7 | 29| 34 | 35
2013 2,7 20| 70 | 70 CEUTA 40 | 40 | 40 | 40
2014 2,9 20 | 83 | 97 MELILLA 50 | 3,0 | 13,5 | 16,3
2015 2,5 20 [ 51 | 7,2
2016 3,6 25 | 73| 79
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1.6.6. EDAD DEL RECIEN NACIDO A LA OBTENCION DEL RESULTADO (FN-FR) 1996-2016

La edad del recién nacido a la obtencion del resultado se recoge en la tabla 1.6.6, expresado como la
suma de los intervalos: (FN-FM) + (FM-FEL) + (FEL-FR) = FN-FR.

TABLA 1.6.6. EDAD DEL RECIEN NACIDO A LA OBTENCION DEL RESULTADO

FN-FR
EDAD [Med\a] A LA OBTENCION DEL RESULTADO {Phe); EDAD (Media) A LA OBTENCION DEL RESULTADO (Phe) POR CCAA
1996-2016 1996-2016
BEN-FM  BFM-FEL  m FEL-FR: Phe WENEM W EMIFEL S FELFR: Phe
20 0
15
15
1
10
5
H|IIIIIIIIIIIIIII| MR ””“-'”
R R SR R SRR 5’@‘“ ’ : 0’;@3 d“"
FN- FR FN-FR
ANO | Media | PS5O | P95 | P99 ANO Media | P50 | P95 | P99
1996 155 | 14,5 25,7 | 27,5 ANDALUCIA 13,7 | 12,8 | 21,3 | 39,0
1997 13,9 13,4 | 24,9 | 25,7 ARAGON 6,8 6,9 93 | 11,4
1998 13,8 | 13,9 | 22,3 | 26,7 ASTURIAS 12,9 | 13,1 | 15,0 | 15,5
1999 12,7 | 12,8 | 204 | 22,1 BALEARES 12,9 | 11,2 | 24,8 | 28,5
2000 | 12,7 | 14,0 ] 20,8 | 23,4 CANARIAS 13,4 | 13,7 | 17,1 | 18,3
2001 | 12,8 | 135|210 | 23,0 CANTABRIA 15,5 | 15,5 | 21,0 | 21,2
2002 | 13,4 | 12,9 26,6 | 26,9 CASTILLA Y LEON 14,9 | 14,0 | 21,0 | 24,7
2003 13,7 | 12,6 | 249 | 27,7 CASTILLA-LA MANCHA | 11,9 | 12,6 | 14,9 | 15,3
2004 | 14,3 | 13,8 | 27,0 | 28,5 CATALUNA 14,0 | 12,1 | 26,2 | 29,5
2005 | 14,5 | 13,8 | 29,8 | 30,8 C.VALENCIANA 14,6 | 13,7 | 25,0 | 35,1
2006 | 13,1 | 12,8213 | 252 EXTREMADURA 15,5 | 16,4 | 22,3 | 26,1
2007 | 12,4 | 10,7 | 21,4 | 34,8 GALICIA 11,8 | 11,3 | 16,1 | 16,7
2008 129 | 12,9259 | 283 MADRID 15,5 | 17,0 | 20,3 | 20,7
2009 | 12,1 | 123|196 | 22,4 MURCIA 13,7 | 150 | 20,2 | 21,2
2010 | 13,1 | 133200229 NAVARRA 85 | 67 | 159 | 17,6
2011 | 13,2 | 123 | 23,1 33,2 PAIS VASCO 53 |50 | 70 | 7,8
2012 | 12,3 | 11,2 20,8 | 33,6 LA RIOJA 88 | 91108 | 11,2
2013 101 | 95 | 192|198 CEUTA 13,0 | 13,0 | 13,0 | 13,0
2014 9,4 7,7 1186 | 20,5 MELILLA 16,0 | 14,5 | 25,5 | 28,3
2015 7,9 71 | 12,9 | 16,2
2016 9,1 75 | 146 | 15,7
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1.6.7. MUESTRAS NO VALIDAS
Se presenta en este apartado el porcentaje de muestras no validas para el andlisis de Phe. Este indicador se comenzd a recoger a partir del afio 2000.

En amarillo se recoge los laboratorios que en esos afios trabajaban con estrategia de extraccidn doble. El cdlculo se realiza sobre la muestra Unica y sobre la segunda
muestra que se extraia para el analisis de Phe. Transcurridos los afios e incluida la espectrometria de masas en tandem (MS/MS) la estrategia de toma de muestra
se unificd, no asi el dia de la extraccién.

TABLA 1.6.7. MUESTRAS NO VALIDAS

2000 | 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016

Malaga 0,20% | 0,47% | 0,16% | 1,01% | 1,19% | NC NC | 2,70% | 0,49% | 0,28% | 3,02% | 2,70% | 1,16% | NC | 1,02% | 0,66% | NC

Granada 0,15% | 0,19% | 0,37% | 0,39% | 0,22% | 0,08% | NC [ 0,29%
ANDALUCIA Sevilla HYM 0,73% NC NC NC NC NC NC NC

Sevilla HVR 2,38% | 2,27% | 2,00% | 1,96% | 2,57% 0,17% | 0,71% | NC | 2,22% | 0,76% | 3,08% | 1,90% | NC | 8,70%
ARAGON Zaragoza HMS NC NC NC NC NC NC NC NC NC [0,22% | NC NC NC |[0,17% | 0,08% | 0,15% | NC

Zaragoza HCU NC |0,32% | 0,32% | 0,97% | NC | 0,60% | 0,78% | 0,93% | NC NC NC
ASTURIAS Oviedo 0,45% | 0,29% | 0,09% | 0,72% | 1,41% | 1,33% | NC NC NC [ 2,25% | 4,21% | 3,67% | 2,23% | 2,67% | NC NC NC
BALEARES Barcelona/Palma | 0,87% | 0,96% | 1,47% | 1,59% | 1,49% | NC | 2,77% | 1,54% | 1,62% | 2,11% | 0,87% | 0,53% | 0,69% | 0,41% | 0,29% | 0,19% | NC
CANARIAS La Laguna 0,01% | 0,06% | 0,09% | 0,11% | 0,06% | 0,08% | 0,04% | 0,09% | 0,08% | 0,11% | 0,08% | 0,04% | 0,02% | 0,02% | 0,02% | 0,04% | 0,00%
CANTABRIA Santander 1,85% | 2,73% | 3,01% | 2,67% | 3,06% | 2,89% | 2,89% | 2,53% | 1,87% | 2,23% 2,23% | 1,50% | 1,52% | 1,83% | 1,45% | 0,62%
CASTILLAy LEON Valladolid 2,18% | 2,47% | 3,04% | NC |4,43% [ NC |11,47%| NC NC NC NC [ 1,32% | 0,66% | 0,49% |14,06%| NC NC
CASTILLATLA MANCHA |Talavera 0,78% | 0,65% | 1,07% | 1,28% | 3,16% | 2,15% | 1,42% | 1,35% | 1,87% | 2,37% | 3,05% | 2,84% | 2,16% | 2,68% | 3,69% | 4,85% | 7,26%
CATALUNA Barcelona 0,51% | 0,37% | 0,36% | 0,35% | 1,70% | 2,03% | 1,48% | 1,31% | 1,50% | 1,93% | 1,92% | 0,71% | 0,77% | 1,18% | 1,86% | 0,74% | 0,65%
C.VALENCIANA Alicante 0,76% | 0,94% | 0,80% | 0,81% | 0,75% | 0,80% | 1,03% 0,54% | 0,48% | 0,90% | 0,98% | 0,79% | 0,28% | 0,66%

Valencia 3,42% | 3,46% | NC |[229% [ NC |3,18% | 3,07% | 2,73% | 2,58% | 2,44% | 2,40% | 2,14% | 1,94% | 0,87% | 0,31% | 0,40% | 0,18%
EXTREMADURA Badajoz 2,53% | 0,60% | 3,39% | NC NC NC |235% |1,78% | 0,92% | NC |0,14% [ 028% | NC |011% | NC | 1,22% | 0,57%
GALICIA Santiago 6,31% | 5,29% | 4,07% | 2,60% | 3,00% | 4,53% | 5,28% | 2,29% | 4,02% | 4,69% | 557% | NC | 521% | 3,87% | 3,76% | 3,78% | 4,53%
MADRID Madrid 1,89% | 2,43% | 2,37% | 1,15% | 2,93% | 1,76% | 2,16% | 2,80% | 3,41% | 3,53% | 3,54% | 0,51% | 1,62% | 1,95% | 1,86% | 1,71% | 1,48%
MURCIA Murcia 2,72% | 2,75% | 3,62% | 2,21% | 2,23% | 8,55% | 3,77% | 3,35% | 7,06% |12,37% |10,80% |10,90% |10,11%| 5,11% | 6,85% |11,97%| 3,65%
NAVARRA Pamplona NC | 0,65% | 0,24% | 0,10% | NC NC NC NC | 0,10% | 0,06% | 0,04% | 0,07% | 0,07% | NC |0,13% [ NC NC
PAIS VASCO Bilbao 0,90% | 0,75% | 0,44% | 0,69% | 0,99% | 0,72% | 0,47% | 0,20% | 0,28% [ NC | 0,10% | 0,14% | 0,04% | 0,19% | 0,13% | 0,14% | 0,17%
LA RIOJA Zaragoza HCU/HMS | NC [ 0,47% | 0,12% | 0,84% | NC | 0,65% | 0,42% | 1,13% [ NC NC NC NC NC |0,14% | 0,10% | 0,36% | NC
CEUTA Sevilla HVR
MELILLA Murcia
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TABLA 1.6.7 BIS. MUESTRAS NO VALIDAS PARA EL ANALISIS POR ANO Y CC. AA.

ANO %
% MUESTRASNO VALIDAS PARA ANALISIS 2000-2016 2000 1,59
- B} 2001 | 1,41
B Muestra Unica y 22 Muestra 2002 142
3,00% 2003 | 1,21
2004 | 1,95
2,50% 2005 | 2,10
2006 | 2,63
2,00% 2007 | 1,67
2008 | 1,77
1,50% 2009 | 2,39
2010 | 2,62
1,00%
2011 | 1,96
0,50% 2012 | 1,86
2013 | 1,46
0,00% 2014 2,27
o = (| o =t %5 wo I~ =] [=)] o — (o] o =t (*p] w 2015 197
o (=] o o o o o o (=] (=] =l =l =l =l =l = =l 4
(== (== (== (== (== (== (== (== (== (== o o o o o o o
NN N N N N N & N o o 68 & & & & 9« 2016 | 2,53
CC. AA. %
ANDALUCIA 1,40
% MUESTRAS NO VALIDAS PARA ANALISIS POR CCAA 2000-2016 ARAGON 0,45
) ASTURIAS 1,76
i a
B Muestra Unica y 22 Muestra BALEARES 116
7,00% CANARIAS 0,06
6,00% CANTABRIA , 2,18
5.00% CASTILLAYLEON | 4,46
CASTILLA-LA
4,00%
MANCHA 2,51
3,00% CATALUNA 1,14
2,00% C.VALENCIANA 1,45
1,00% I I I I I EXTREMADURA 1,26
0,00% n m_ N GALICIA 4,30
¥ O S o K o ¥ 9 o QO ¥ & T
‘}9(’ @(p @Qg,» @g g v"/\& & & @’@@vw & & A@g & MADRID 2,18
&E e & & 5 & \?@?’ d? & &-é? &V = MURCIA 6,35
d’c’/\\y & NAVARRA 0,16
& PAIS VASCO 0,40
LA RIOJA 0,47
CEUTA
MELILLA
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1.7. CASOS PKU DETECTADOS

En este apartado se presentan los casos detectados de PKU por los laboratorios de cribado neonatal desde el inicio hasta 2016, de acuerdo con los 3 periodos
de tiempo descritos anteriormente.

1.7.1. CASOS PKU DETECTADOS EN EL PERIODO: INICIO-1992

TABLA 1.7.1. CASOS PKU DETECTADOS EN EL PERIODO DESDE EL INICIO HASTA 1992, POR ANO Y CC. AA.

CASOS PKU DETECTADOS EN ESPANA: INICIO-1992 CASOS PKU DETECTADQS POR CCAA: INICIO-1992
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Inicio-1987 1988 1989 1990 1991 1992 &
PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA MEDICION DE Phe RN ANALIZADOS INICIO-1992 CASQOS PKU INCIDENCIA
CROMATOGRAF[A; FLUORIMETRIA 4.905.313 358 1:13.702
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1.7.2. CASOS PKU DETECTADOS EN EL PERIODO: 1993-1995

FENILCETONURIA (PKU)

TABLA 1.7.2. CASOS PKU DETECTADOS EN EL PERIODO 1993-1995, POR ANO Y CC. AA.
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CASOS PKU DETECTADOS EN ESPANA: 1993-1995

1993 1994 1995

No se dispone de datos por CC. AA. en este periodo

PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA MEDICION DE Phe

RN ANALIZADOS 1993-1995

CASOS PKU

INCIDENCIA

CROMATOGRAFIA; FLUORIMETRIA

1.112.587
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1:19.867
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1.7.3. CASOS PKU DETECTADOS EN EL PERIODO: 1996-2016

FENILCETONURIA (PKU)

TABLA 1.7.3. CASOS PKU DETECTADOS EN EL PERIODO 1996-2016

CASOS PKU DETECTADOS (1996-2016)
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PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA MEDICION DE Phe RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS PKU INCIDENCIA
CROMATOGRAFIA/FLUORIMETRIA/MS/MS 9.138.885 515 1:17.745
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1.7.4.

EDAD A LA DETECCION DE CASOS PKU PERIODO 1996-2016

FENILCETONURIA (PKU)

TABLA 1.7.4. EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS PKU

CASOS PKU

50
a5
40
35
30
25
20
15
10

1996

1997 R

1998

Edad a la Deteccion de Casos PKU (1996-2016)

1999 N
200
200 M
2003 [
2004 E—
2005 S

2000

B Media WP50 mP95 P9

200, S
2007
200g N
2009 T
20710 [
2077
207, -
2013
2074
2015
2016

¥=}

Edad Deteccidn PKU
N 507 (98%)
Media 12,5
PSO 11,0
P95 24,0
P99 37,8

Responden el 98% de los casos

EDAD A LA DETECCION DE CASOS PKU

ANO | Media | P50 | P95 | P99

1996 | 15,8 13,0 | 30,2 | 34,0

1997 | 146 | 10,5 | 40,8 64,2

1998 | 18,0 14,0 | 39,0 | 90,8

1999 | 11,0 11,0 | 17,0 | 19,4

2000 | 14,8 13,0 | 25,1 | 25,8

2001 | 12,7 12,0 | 21,7 | 26,7

2002 | 13,1 11,5 | 20,9 | 25,0

2003 | 10,6 10,0 | 24,1 | 24,8

2004 | 14,9 14,5 | 24,6 | 25,8

2005 | 14,2 12,0 | 30,0 | 31,0

2006 | 14,3 13,5 | 21,0 | 34,7

2007 | 15,9 13,0 | 28,0 | 41,6

2008 | 11,8 11,7 | 19,5| 21,0

2009 | 14,2 11,0 | 27,3 | 38,9

2010 | 12,6 12,0 | 22,4 | 27,6

2011 | 11,5 11,0 | 21,3 | 24,0

2012 9,5 9,0 | 14,0| 17,8

2013 9,6 8,0 |19,5| 20,7

2014 8,5 8,0 |14,4 | 191

2015 9,7 8,0 | 16,9 | 19,8

2016 7,6 7,0 |10,0| 11,6
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1.8.

CASOS HFA DETECTADOS

1.8.1. CASOS HFA DETECTADOS EN EL PERIODO: INICIO-1992

FENILCETONURIA (PKU)

TABLA 1.8.1. CASOS HFA DETECTADOS EN EL PERIODO INICIO-1992
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PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA LA MEDICION DE Phe RN ANALIZADOS INICIO-1992 CASOS HFA INCIDENCIA
CROMATOGRAFIA; FLUORIMETRIA 1.539.825 109 1:14.127
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1.8.2. CASOS HFA DETECTADOS EN EL PERIODO: 1993-1995

FENILCETONURIA (PKU)

TABLA 1.8.2. CASOS HFA DETECTADOS EN EL PERIODO: 1993-1995
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No se dispone de datos por CC. AA.

1993 1994 1995
PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA LA MEDICION DE Phe RN ANALIZADOS 1993-1995 CASOS HFA INCIDENCIA
CROMATOGRAFIA; FLUORIMETRIA 1.112.587 89 1:12.501
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FENILCETONURIA (PKU)

1.8.3. CASOS HFA DETECTADOS EN EL PERIODO: 1996-2016

TABLA 1.8.3. CASOS HFA DETECTADOS EN EL PERIODO 1996-2016 |

CASOQOS HFA DETECTADOS (1996-2016) CASOS HFA DETECTADQS POR CCAA: 1996-2016
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PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA Phe RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS HFA INCIDENCIA
CROMATOGRAFIA; FLUORIMETRIA; MS/MS 9.138.885 860 1:10.626
NIVELES COMUNICADOS DE Phe (umol/L) EN CASOS HFA DISTRIBUCION NIVELES DE Phe EN CASOS HFA
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CASOSHFA | MEDIA | PSO | P95 | P99 | MINIMO | MAXIMO
Phe (umol/L) 231 | 210 | 369 | 481 131 515
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FENILCETONURIA (PKU)

1.8.4. EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS HFA DETECTADOS 1996-2016

| TABLA 1.8.4. EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS HFA
EDAD A LA DETECCION DE CASOS HFA
CASOS HFA ANO | Media | P50 | P95 | P99
1996 | 12,3 | 10,0 | 27,5 | 36,6
1997 | 15,7 [ 13,5]319| 39,4
Edad a la Deteccion Casos HFA (1996-2016) 1998 | 20,7 | 17,0 | 39,7 | 42,2
200 1999 | 18,0 | 12,0 | 35,0 | 104,0
180 2000 | 11,5 [ 120|179 18,8
160 2001 | 16,4 | 15,5283 | 37,1
ijg 2002 | 12,3 | 10,5 | 21,8 | 24,3
100 2003 | 182 [ 13,0492 | 87,9
80 2004 | 16,2 | 14,5]29,9 | 32,6
60 2005 | 21,9 | 16,0 | 34,0 | 173,9
;‘g 2006 | 13,3 | 12,0 | 253 | 26,0
Tl AT T Ty 2007 | 136 | 11,0 | 29,1 | 30,0
fo53gzzgigsssgegggzigs  |[eo0e[ A [120(30[ 7

N = H NN NN NN AN NN NN NN N NN N

W Media WP50 mP95 = P99

Edad Deteccion HFA
N 822 (95,6%)
Media 16,0
P50 12,0
P95 32,9
P99 74,2

Responden el 95,6% de los casos

2009 | 18,4 | 16,0 | 39,2 | 49,6

2010 | 16,8 | 12,0 | 40,5 | 66,8

2011 | 16,5 | 14,0 | 31,2 | 50,8

2012 | 12,3 | 10,0 | 17,7 | 59,9

2013 | 14,6 | 11,0 | 22,6 | 109,1

2014 | 15,4 | 12,0 | 32,5 88,5

2015 | 12,5 [ 11,0 | 21,3 | 23,3

2016 | 16,6 | 11,0 | 354 | 66,7
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FENILCETONURIA (PKU)

1.8.5. CASOS HFA TRANSITORIA (HFA-T) DETECTADOS EN EL PERIODO 1996-2016

TABLA 1.8.5. CASOS DETECTADOS CON HFA TRANSITORIA

CASOS HFA-Transitoria DETECTADOS: 1996-2016

CASOS HFA-Transitoria DETECTADOS POR CCAA

. 1996-2016
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PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA Phe RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS HFA-T | INCIDENCIA
CROMATOGRAFIA; FLUORIMETRIA; MS/MS 9.138.885 239 1:38.238
NIVELESCOMUNICADOS DE Phe (umol/L) EN CASOS HFA-t DISTRIBUCION DE NIVELES DE Phe EN CASOS HFA-t
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CASOS HFA-T CASOS MEDIA | PSO | P95 | P99 | MINIMO | MAXIMO
Phe (umol/L) | 140 (58%) 212 | 185 | 394 | 606 73 612
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FENILCETONURIA (PKU)

1.8.6. EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS HFA-T. PERIODO 1996-2016
l TABLA 1.8.6. EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS HFA-T
CASOS H FA'T EDAD A LA DETECCION DE CASOS HFA-T
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o Media

P50 © P95 mP99

1996
1997

1998
1999
2000
2001
2002
2003
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2005
2006
2007
2008

2009
2010
2011

Edad Deteccion HFA-T

N 140 (58,6%)
Media 14,7
P50 13,0
P95 31,1
P99 37,6

Responden el 58,6%% de los casos

2012
2013

2014
2015
2016

ANO | Media | P50 | P95 | P99

1996 | 12,2 | 14,0 | 20,7 | 20,9

1997 | 7,9 80 | 12,0 | 12,5

1998 | 18,7 | 17,0 | 37,2 | 389

1999 | 13,3 | 12,0 | 18,4 | 20,2

2000 | 139 | 13,5181 | 211

2001 | 21,4 | 210318 | 33,6

2002 | 199 | 21,0206 | 22,0

2003 | 16,0 | 14,0 | 20,4 | 21,2

2004 | 12,8 | 11,0209 | 24,2

2005 | 14,6 | 14,0 | 20,3 | 21,7

2006 | 10,0 | 10,0 | 10,0 | 10,0

2007 | 120 | 7,0 | 21,0 21,0

2008

2009 | 12,0 | 14,0 | 14,8 | 14,9

2010 | 19,5 | 195|311 | 32,6

2011 | 21,0 | 21,0 | 26,6 | 27,3

2012

2013 | 25,3 | 27,0294 | 29,7

2014 | 9,0 90 | 90 9,0

2015

2016
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FENILCETONURIA (PKU)

1.9. CASOS HFA DEFICIT SINTESIS DEL COFACTOR (BH4) DETECTADOS EN EL PERIODO 1996-2016

TABLA 1.9. CASOS DETECTADOS CON HFA DEFICIT COFACTOR

CASQOS DETECTADQOS CON HFA DEF.COFACTOR. 1996-2016 CASCSE DETECTADDS CON HFA DEF. COFACTOR POR CCAA

PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA Phe RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS HFA (BHa) INCIDENCIA
CROMATOGRAFIA; FLUORIMETRIA; MS/MS 9.138.885 6 1:1.523.147

Edad a la Deteccion HFA
Déficit COFACTOR
N 6
Media 13,7
P50 11,5
P95 24,8
P99 27,4
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1.10. RESUMEN DE CASOS PKU y HFA

TABLA 1.10.RESUMEN DE CASOS DETECTADOS PKU y HFA E INCIDENCIAS

PKU HFA
ANO RN ANALIZADOS CASOS INCIDENCIA RN ANALIZADOS | CASOS INCIDENCIA
Inicio-1987 2.998.254* 268 1:11.187
1988 367.234* 14 1:26.231
1989 372.160 13 1:28.627 372.160 27 1:13.783
1990 385.759 17 1:22.691 385.759 22 1:17.534
1991 388.188 22 1:17.644 388.188 37 1:10.491
1992 393.718 24 1:16.404 393.718 24 1:16.404
INICIO-1992 4.905.313 358 1:13.702 1.539.825 109 1:14.127
ANO RN ANALIZADOS | CASOS INCIDENCIA | RN ANALIZADOS | CASOS INCIDENCIA
1993 384.720 22 1. 17.487 384.720 26 1:14.797
1994 367.331 20 1:18.367 367.331 17 1:21.608
1995 360.536 14 1:25.753 360.536 46 1. 7.838
1993-1995 1.112.587 56 1:19.867 1.112.587 89 1:12.500
ANO RN ANALIZADOS | CASOS INCIDENCIA | RN ANALIZADOS | CASOS INCIDENCIA
1996 367.242 13 1:28.249 367242 27 1:13.602
1997 380.699 14 1:27.193 380699 29 1:13.128
1998 363.976 27 1:13.481 363976 27 1:13.481
1999 378.479 21 1:18.023 378479 37 1:10.229
2000 397.686 20 1:19.884 397686 23 1:17.291
2001 405.113 22 1.:18.414 405113 40 1:10.128
2002 418.537 18 1:23.252 418537 30 1:13.951
2003 441.304 22 1:20.059 441304 46 1. 9.594
2004 450.682 24 1:18.778 450682 45 1:10.015
2005 466.846 25 1:18.674 466846 63 1. 7.410
2006 480.243 44 1:10.915 480243 37 1:12.980
2007 492.014 22 1:22.364 492014 40 1:12.300
2008 522.203 36 1:14.506 522203 38 1:13.742
2009 498.711 24 1:20.780 498711 57 1. 8.749
2010 488.379 34 1:20.349 488379 52 1. 9.392
2011 476.892 36 1:13.247 476892 60 1. 7.948
2012 456.102 31 1:14.713 456102 35 1:13.031
2013 426.995 31 1:13.774 426995 43 1: 9.930
2014 412.622 33 1:12.504 412622 51 1. 8.091
2015 408.963 17 1:24.057 408963 37 1:11.053
2016 405.197 11 1:36.836 405197 43 1: 9.423
1996-2016 9.138.885 515 1:17.745 9.138.885 860 1:10.626
*SE DISPONE SOLO DE DATOS AGREGADOS (PKU+HFA). NO SE COMPUTAN PARA INCIDENCIA DE HFA
PKU HFA
ANO RN ANALIZADOS PKU Incidencia RN ANALIZADOS HFA Incidencia
Inicio-1992 4.905.313 358 1:13.702 1.539.825 109 1:14.127
1993-1995 1.112.587 56 1:19.867 1.112.587 89 1:10.626
1996-2016 9.138.885 515 1:17.745 9.138.885 860 1:10.626
INICIO-2016 15.156.785 929 1:16.315 11.791.297 1.058 1:11.145
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1.11. RESUMEN DE CASOS OTRAS HFA

TABLA 1.11.RESUMEN DE CASOS DETECTADOS OTRAS HFA

HFA DEFICIT COFACTOR HFA TRANSITORIAS
ANO RN ANALIZADOS CASOS INCIDENCIA RN ANALIZADOS CASOS INCIDENCIA
Inicio-1987
1988
1989
1990
1991
1992
INICIO-1992
ANO RN ANALIZADOS CASOS INCIDENCIA RN ANALIZADOS CASOS INCIDENCIA
1993
1994
1995
1993-1995
ANO RN ANALIZADOS CASQOS INCIDENCIA RN ANALIZADOS CASQOS INCIDENCIA
1996 367.242 367.242 8 1: 45.905
1997 380.699 380.699 17 1. 22.394
1998 363.976 1 363.976 19 1: 19.157
1999 378.479 1 378.479 7 1: 54.068
2000 397.686 1 397.686 14 1: 28.406
2001 405.113 405.113 13 1: 31.163
2002 418.537 1 418.537 22 1: 19.024
2003 441.304 441.304 19 1. 23.227
2004 450.682 450.682 12 1. 37.557
2005 466.846 466.846 10 1: 46.685
2006 480.243 1 480.243 1 1:480.243
2007 492.014 492.014 9 1:541.668
2008 522.203 522.203 6 1. 87.034
2009 498.711 498.711 22 1: 22.669
2010 488.379 488.379 54 1: 9.044
2011 476.892 476.892 2 1: 238.446
2012 456.102 456.102 0
2013 426.995 426.995 3 1:142.332
2014 412.622 1 412.622 1 1:412.622
2015 408.963 408.963 0
2016 405.197 405.197 0
1996-2016 9.138.885 6 1:1.523.147 9.138.885 239 1:38.238
HFA DEFICIT COFACTOR HFA TRANSITORIAS
ANO RN ANALIZADOS Incidencia RN ANALIZADOS HFA Incidencia
Inicio-1992 4.905.313 1.539.825
1993-1995 1.112.587 1.112.587
1996-2016 9.138.885 6 1:1.523.147 9.138.885 239 1:38.238
INICIO-2016 15.156.785 11.791.297
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FENILCETONURIA (PKU)

La figura 1.11 recoge los casos detectados en Espafia por diagndstico (PKU, HFA, HFA Déficit BH,) vy

HFA transitorias.

FIGURA. 1.11. CASOS DETECTADOS EN ESPANA EN EL CRIBADO DE PKU ‘

CASOS DETECTADOS INICIO-2016
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HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

2. HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

Es la segunda enfermedad incorporada al cribado neonatal en Espafia desde 1978. Incluida en la
cartera comun del SNS. En el Anexo X se recoge informacion ampliada en relacion con el hipotiroidismo
congénito.

La posibilidad de medicién de T4 total y TSH en la misma muestra de sangre impregnada en papel
utilizado para la deteccién de la fenilcetonuria, permitié el desarrollo y la incorporacién a los
programas de la deteccidn precoz del hipotiroidismo congénito.

2.1. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD

El hipotiroidismo congénito esta causado por la ausencia anatémica o funcional de la glandula tiroides
lo que ocasiona la disminucién de la actividad biolégica de las hormonas tiroideas, bien por una
deficiente producciéon o por resistencia en los tejidos diana.

2.2. OBIJETIVO DEL PROGRAMA

Detectar aquellos recién nacidos con hipotiroidismo congénito e iniciar de forma inmediata su
tratamiento (antes de los 15 dias de vida), evitando el dafio cerebral y las discapacidades asociadas a
la enfermedad.

2.3. MARCADOR Y PROCEDIMIENTO ANALITICO DEL CRIBADO

El marcador de eleccidn es la hormona tirotropa (TSH). Como marcador de segundo nivel se realiza la
medicion de la tiroxina total (T4T) sobre la misma muestra de sangre impregnada en papel. En el inicio
de este cribado la tecnologia empleada era radioinmunoanalisis. Actualmente el procedimiento
analitico utilizado para la medicién de los niveles de TSH y de T4T es un fluoroinmunoanalisis a tiempo
retardado (Delfia). El valor discriminante de TSH utilizado para la toma de decisiones en los
laboratorios es de 7-10 pUl/mL de sangre.

2.4. ANO DE INICIO DE LA DETECCION DE HC EN LOS DISTINTOS LABORATORIOS

La tabla 2.4 recoge el afio de inicio de la deteccidn de hipotiroidismo congénito en cada uno de los
laboratorios existentes en ese momento.
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HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

TABLA 2.4- ANO DE INICIO EN ESPANA DEL PROGRAMA DE DETECCION PRECOZ DEL HC

Laboratorio o Laboratorio R

Afio Inicio Afio Inicio
Cobertura Geogrdfica Cobertura Geogrdfica Laboratorio Afio Inicio
Alicante 1986 Pamplona 1980 I\/Iadr@ 1978
Alicante Navarra Valencia 1978
Badajoz 1984 Santander 1981 Maléga 1978
Extremadura Cantabria Santiago 1978
Barcelona Santiago 1978 Talavera 1978
Catalufia 1982 Galicia Zaragoza (H.C.U.) 1979
Barcelona Sevilla (H.V.M) 1981 La Rioja (H.C.U.) 1979
Baleares Huelva, Cddiz, Cérdoba y Sevilla Pamplona 1980
Bilbao 1982 Sevilla (H.V.R.) 1981 Grahada 1981
Pais Vasco Sevilla Capital y Ceuta Sevilla (H.V.M) 1981
Granada 1981 Talavera 1989 Mu-rma 1981
Jaen, Almeria, Granada CastillanLa Mancha Sevilla (H.V.R.) 1981
La Laguna 1981 Valencia 1978 La Laguna 1981
Canarias Valencia y Castellon Santander 1981
Madrid 1978 Valladolid 1990 Barcelona 1982
Comunidad de Madrid Castilla & Ledn Bilbao 1982
Malaga 1978 Zaragoza (H.M.S.) 1986 Oviedo 1982
Mdlaga Huesca, Teruel, Zaragoza Badajoz
Murcia 1981 Zaragoza (H.C.U.) 1979 Zaragoza (H.M.S.)
Murcia y Melilla Zaragoza (1/4) Alicante
Oviedo 1982 Zaragoza 1979 Valladolid
Asturias [I- Rioja
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2.5. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS PARA LA DETECCION DE HC

HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

Los datos se presentan por aifo y agrupados en 3 periodos tal y como se fueron publicando, debido a que en a lo largo de los afios se fueron incorporando
nuevos indicadores. Los tres periodos son: 19. Inicio-1992; 22, 1993-1995 y 3¢". 1996-2016.

INICIO-1992

1993-1995

2.5.1. RN ANALIZADOS PARA LA DETECCION DE HC EN EL PERIODO INICIO-1992

2.5.2.RN ANALIZADOS PARA LA DETECCION DE HC EN EL 2¢
PERIODO 1993-1995

CCAA Laboratorio nicio-1087 | 1988 | 1989 | 1990 | 1991 | 1992 |Inicio-1992 | | [CCAA Laboratorio 1993 | 1994 | 1995 ]1993-1995
Malaga 14.763| 13.072| 12.394|  40.229

Mélaga 103.070| 14.802| 15.191| 14.828| 14.430| 15547 177.868 Cranads 22163 21790 21000l 67625
ANDALUCIA Granada 111.789| 25601| 25525| 25.116| 24.857| 24.678| 237.566| | [ANDALUCIA Yy 37 50al 35303 33210 106168

Sevilla HVYM 204.267| 38.312| 37.744| 37.886| 39.478| 39.526 397.213 -

Sevilla HVR 95.958 12.325| 11.865| 11.051| 11.198| 11.141 153.538 Sevilla HVR 12.238] 10.847| 10.859 33.944
ARAGON Zaragoza HMS 17201 7203]  7474] 7281 7792] 8420 55.470| | |ARAGON 22222 EZAUS‘ jjzz 2:1:: z::zz ﬁ'igz

Zaragoza HCU 105.005| 5064| 5773| 5614 4643 4197 130.296 :
ASTURIAS Oviedo 45218 8018 7654| 7118] 7.483] 7516 g3.007| | [ASTURIAS Oviedo 7072) 6801 6.393/F8820.266
BALEARES Barcelona 6.362| 8120] 7951 8262 8104]  as.ro9| | [BALEARES Barcelona 8104 7874] 7.530] 23.508
CANARIAS La Laguna 04210| 19.416| 19.85| 18596| 17.555| 18052 187.014| | [SANARIAS La Laguna 19.332| 18.504| 16.098) 53.934
CANTABRIA Santander 154374| 23695| 23958| 9561| 4521 4527| 220636 | [CANTABRIA Santander 4.194| 3.918| 3.819] 11931
CASTILLA y LEON Valladolid 14856 19146 18.922 52924| | [CASTILLAy LEON Valladolid 18.224| 17379 16.965| 52.568
CASTILLATLA MANCHA |Talavera 144| 10.094| 18.138] 18310 46.686| | |CASTILLAILA MANCHA |Talavera 17.357| 16.808| 16.557]  50.722
CATALURNA Barcelona 357.019| 53711| 54.609| 55571] 55579 58619] 635.108| | |[CATALURA Barcelona 57.064] 55.201) 54.202) 166.467
C.VALENCIANA Alicante 20.980| 13.483| 14.021| 14.014| 14.479| 13822 90.799| | |c VALENCIANA A“CGHt_e 13703 13.018| 12.926 39.647

Valencia 215.120| 22.371| 24.635| 25.132| 23.927| 25.422 336.607 Valencia 24.669| 23.686| 23.430 71.785
EXTREMADURA Badajoz 45.890| 13.351| 12.591| 12116 13.640| 12512 110.100| | [EXTREMADURA Badajoz 12.394] 11.345| 10.580 34.319
GALICIA Santiago 157.221| 21.676( 21.031| 20.286| 20.650| 20.354 261.218 GALICIA Santiago 21.148( 19.014| 18.365 58.527
MADRID Madrid 404.351| 50.069| 49.350( 54.441| 48.972| 50555 657.738 MADRID Madrid 48.865| 47.779| 47.929| 144.573
MURCIA Murcia 149.018| 17581 18.664| 15938 13.929| 14.455 229585 | [MURCIA Murcia 13.427| 13.396| 13.443|  40.266
NAVARRA Pamplona 24845 4920 4819 4651 4.763| 4.698 48.696| | [NAVARRA Pamplona 4712 4712 4719 14.143
PAIS VASCO Bilbao 88.984| 18212 17.372| 16.628| 16.588| 16.689| 174.473| | [PAIS VASCO Bilbao 16.174| 15.477| 15.600|  47.251
LA RIOJA Zaragoza HCU LA RIOJA Zaragoza HCU
CEUTA Sevilla HVR CEUTA Sevilla HVR
MELILLA Murcia MELILLA Murcia

TOTAL 2.394.520| 376.262| 379.725(388.729| 390.030| 396.075 4.325.341 TOTAL 387.655| 367.331|358.574| 1.113.560
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HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

2.5.3. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS PARA LA DETECCION DE HC EN EL 3" PERIODO: 1996-2016

CCAA Laboratorio 1096 | 1997 | 1998 | 1999 | 2000 | 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 |1996-2016

Malaga 13.326 | 13.942 | 13.494 | 14.329 | 14.846 | 15.245 | 15.534 | 16.935 | 16.849 | 18.632 | 19.180 | 19.561 | 20.358 | 43.255 | 42.250 | 41.984 | 40.476 | 37.831 | 38.307 | 37.753 | 37.028 | 531.115

Granada 21688 | 21.572 | 21.129 | 21.796 | 21.622 | 22.021 | 21.860 | 23.052 | 23.446 | 24576 | 25591 | 25.787 274.140
ANDALUCIA Sevilla HYM 33.454 | 33.643 | 33.617 | 33.832 | 34.591 | 34.598 | 34.620 | 36.347 | 35.628 | 52.055 | 54.306 | 54.535 471.226

Sevilla HVR 10.289 | 10.694 | 10.215 | 10.791 | 11.282 | 11.214 | 11.004 | 12.054 | 10.864 83.501 | 54.441 [ 52.896 | 51.093 | 48.132 | 45.444 | 45.859 | 44293 | 42.414 | 566.570
ARAGON Zaragoza HMS 8.005 | 7.663 | 7.374 | 7534 | 7.867 | 8.088 | 8.137 | 8538 | 8870 | 9.096 | 9.411 | 9.820 | 10551 | 9.949 | 9.936 | 12.767 | 12.073 | 11.749 | 11.613 | 11.298 | 10932 | 201.271

Zaragoza HCU 1871 | 1.774 | 1.765 | 1.931 | 1.987 | 2.199 | 2.159 | 2484 | 2504 | 2.516 | 2567 | 3.012 | 3.297 | 3.072 | 2.991 36.129
ASTURIAS Oviedo 6.466 | 6.643 | 6.418 | 6.582 | 6.864 | 6.901 | 6.907 | 7.250 | 7.382 | 7.544 | 7.630 | 7.942 | 8.308 | 8.299 | 7.906 | 7.858 | 7.621 | 6.735 | NC NC | 6436 | 137.692
BALEARES Barcelona /Palma | 7.601 | 8.077 | 8.092 | 8.662 | 9.423 | 9.458 | 10.426 | 10.258 | 10.378 | 9.677 | 11.547 | 11.852 | 12.665 | 11.922 | 11.868 | 11.204 | 10.965 | 10.481 | 10.615 | 10.532 | 10.514 | 216.217
CANARIAS La Laguna 17.188 | 17.596 | 17.553 | 18.843 | 19.369 | 19.792 | 19.564 | 20.019 | 20.162 | 20.508 | 20.894 | 21.057 | 20.882 | 19.169 | 18.448 | 17.832 | 17.892 | 15.941 | 16.496 | 16.921 | 16.178 | 392.304
CANTABRIA Santander 3.865 | 3.867 | 3.796 | 3.931 | 4.205 | 4.143 | 4.390 | 4.607 | 4.777 | 5.013 | 5020 | 5.179 | 5.625 | 5.391 | 5348 | 5.238 | 4.931 | 4.680 | 4.470 | 4306 | 4.217 96.999
CASTILLA y LEON Valladolid 16.821 | 17.673 | 16.772 | 17.128 | 17.698 | 17.377 | 17.844 | 18.395 | 18.715 | 19.049 | 19.445 | 19.887 | 21.041 | 20.182 | 20.202 | 19.584 | 18.854 | 17.522 | 17523 | 17.146 | 16348 | 385.206
CASTILLATLA MANCHA |Talavera 16.017 | 15.895 | 15.378 | 15.787 | 15.807 | 15.652 | 15.927 | 16.775 | 17.293 | 17.850 | 18.893 | 19.739 | 20.956 | 20.098 | 19.818 | 19.277 | 18.071 | 16.766 | 15.924 | 15680 | 15335 | 362.938
CATALURA Barcelona 55295 | 58.728 | 57.377 | 60.018 | 65.449 | 65.280 | 69.031 | 73.934 | 77.135 | 83.440 | 82.438 | 85.837 | 90.178 | 85.933 | 84.956 | 82.344 | 78.034 | 72.794 | 71.887 | 71.136 | 69.361 | 1.540.585

Alicante 13.467 | 13.280 | 13.656 | 13.939 | 14.943 | 15.206 | 16.121 | 16.970 | 17.630 | 18.147 | 18.387 21.035 | 18.664 | 19.275 | 17.563 | 16.650 | 16.001 | 6.874 287.808
C.VALENCIANA Valencia 21613 | 24.402 | 23.228 | 25.022 | 26.020 | 27.417 | 28.696 | 30.429 | 31.216 | 33.985 | 34.866 | 52.860 | 37.308 | 34.279 | 33.433 | 32.175 | 30.141 | 28.362 | 38.014 | 43.495 | 42.193 | 679.154
EXTREMADURA Badajoz 10.774 | 11.975 | 9598 | 9.675 | 9.750 | 9.480 | 10.840 | 9.553 | 9.650 | 9.612 | 9.806 | 9.857 | 10.318 | 10.269 | 10.785 | 10.705 | 9.388 | 9.005 | NC | 8.933 | 8.696 | 198.669
GALICIA Santiago 18.376 | 18.353 | 18.238 | 18.489 | 19.067 | 19.037 | 19.070 | 20.150 | 20.420 | 20.982 | 21.270 | 21.646 | 23.106 | 22523 | 22.031 | 21.588 | 21.071 | 19.713 | 19.613 | 19.383 | 19.025 | 423.151
MADRID Madrid 47.040 | 49.863 | 50.375 | 53585 | 58.261 | 61.548 | 65.179 | 69.031 | 71.663 | 71.790 | 74.497 | 77.338 | 82.325 | 78.611 | 77.269 | 75.086 | 73.028 | 68.124 | 68.879 | 68.380 | 67.073 | 1.408.945
MURCIA Murcia 13505 | 13.957 | 13.786 | 14.038 | 15.189 | 16.013 | 16.590 | 17.745 | 17.928 | 18.473 | 19.176 | 18.479 | 19.487 | 18.485 | 17.830 | 17.390 | 16.594 | 15.946 | 16.240 | 16.257 | 16.075 | 349.183
NAVARRA Pamplona 4899 | 5001 | 5035 | 4912 | 5273 | 5695 | 5834 | 6.089 | 6524 | 6230 | 6588 | 6.707 | 7.068 | 6.901 | 6.814 | 6.781 | 6.674 | 6.136 | 6.136 | NC NC 115.297
PAIS VASCO Bilbao 16.452 | 16.754 | 16.656 | 17.236 | 17.920 | 18.230 | 18.757 | 19.936 | 20.157 | 20.351 | 20.601 | 21.189 | 21.975 | 21.623 | 21.722 | 21.638 | 21.044 | 19.489 | 19.749 | 19.210 | 18563 | 409.252
LA RIOJA Zaragoza HCU/HMS| 1.921 | 2.106 | 2.130 | 2.189 | 2.270 | 2.322 | 25532 | 2.854 | 2.934 | 3.062 | 2.845 | 3.099 | 3515 | 3399 | 3.423 | 3.196 | 3.231 | 2.952 | 2.935 | 2.809 | 2715 58.439
CEUTA Sevilla HVR 1.123 1.123
MELILLA Murcia 1.066 | 1.336 | 1.325 | 1.383 | 1.379 | 1.445 | 1.410 | 1562 | 1.456 | 1.005 13.367

TOTAL 359.933(373.458 [365.682 |380.249(399.703 [406.916 |421.022 [443.405 |452.125 [472.588 |484.958 |496.449 |524.925 |497.790 [490.584 |476.682 [456.315 |427.081 [412.696 | 408.988 |405.231 | 9.156.780
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HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

Enlatabla 2.5.4 se resume el nimero de recién nacidos (RN) analizados en los 3 PERIODOS comentadas

anteriormente.

TABLA 2.5.4. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS PARA HC EN ESPANA POR ARNO, ETAPA Y CC. AA.

. RN a - a
ANO RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR ANO RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR CC. AA.
ANALIZADOS
RN ANALIZADQOS PARA HC: INICIO-1992 RN ANALIZADOS PARA HC POR CCAA: INICIO-1992
3000000 Soooon
250000
2500000
200000
Inicio e 150000
4.325.341
1992 1500000 100000
1000000 50000
0
500000 >
. HE B B B B
Inicio-1987 1988 1989 1990 1991 1992
RN ANALIZADOS PARA HC: 1993-1995 RN ANALIZADOS PARA HC POR CCAA: 1993-1995
450000 1200000
400000 1000000
350000 200000
1993 300000
600000
1.113.560 250000
1995 200000 400000
150000 200000
100000 o
50000 K
V] T‘S
1994
RN ANALIZADOS PARA HC EN ESPANA: 1996-2016 RN ANALIZADOS PARA HC POR CCAA: 1996-2016
600000 P —
S0aeco 1600000
1996 00000 1200000
2016 9.156.780 | -
400000
200000
0
100000
_é.v?
o n e
§38355E8z3¢8¢883¢8¢8¢8+4
RN ANALIZADOS PARA HC EN ESPARIA: INICIO-2016 RN ANALIZADOS PARA HC POR CCAA: INICIO-2016
3000000 3500000
2500000 3000000
2000000 2500000
2000000
INICIO 1500000
14.595.681
2016 1000000 1000000
500000 500000
0 0
T &

Desde el inicio de los programas de HC hasta 2016, en Espafia se analizaron un total de 14.595.681 de

recién nacidos.

En el Anexo X se recoge mas informacién relativa al HC.
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HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

2.6. INDICADORES DE CALIDAD
2.6.1. COBERTURA DEL CRIBADO DE HC EN ESPANA

La cobertura para HC en Espaiia desde el inicio en 1978 fue aumentando ano a afio. Se dispone de
datos desde el afio 1979, pero existe dos periodos entre 1982-1984 y 1986-1987 en los que no se
dispone de datos de cobertura por lo que se ha trazado una linea de estimaciéon que interpola la
cobertura en esos afios.

En 1988 ya se consigue una cobertura del 90,75% de los recién nacidos en Espafa y en 1992 alcanza
una cobertura universal de los recién nacidos en Espafia, que se mantiene hasta la actualidad.

FIGURA 2.6.1. COBERTURA DEL CRIBADO DE HC EN ESPANA

1979 | 2,45% 1996 | 99,44%

1980 | 25,00% 1997 | 101,38%

1981 | 30,60% 1998 | 100,34%

) 1982 1999 | 100,27%

COBERTURA EN ESPARIA PARA HC: 1979-2016 1983 2000 | 100,78%

120% 1984 2001 | 100,40%
1985 | 79,00% 2002 | 100,80%

100% /""wm 1986 2003 | 100,65%
S0% o 1987 2004 | 99,77%
/ 1988 | 90,05% 2005 | 101,67%

0% 1989 | 96,73% 2006 | 100,63%
- 1990 | 98,63% 2007 | 101,08%
1991 | 98,59% 2008 | 101,24%

20% 1992 | 99,87% 2009 | 100,82%
1993 | 100,14% 2010 | 101,10%

BT I T LT T 1994 | 99,39% | | | 2011 | 101,30%
2222122222222l 2RRRRRRRRANANNN NN N N 1995 | 98,65% 2012 | 100,65%
2013 | 100,62%

2014 | 100,58%

2015 | 100,74%

2016 | 100,60%

El porcentaje de la cobertura de la enfermedad se obtiene utilizando como denominador el nimero
de RN publicado por el Instituto Nacional de Estadistica. El porcentaje anual de cobertura superior al
100% se debe a movimientos de poblacién migrante no censada.

En el Anexo X se amplian los datos por afio y CC. AA.
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2.6.2. INTERVALOS DE TIEMPO TRANSCURRIDOS EN EL CRIBADO DE HC. ANO 1994

En 1994 se comienza a recoger como indicadores de calidad los intervalos de tiempo transcurridos
desde el nacimiento hasta que se obtiene el resultado, pero solo quedd publicado los datos del primer
semestre de 1994, que se recogen en las tablas 2.6.2.

TABLA 2.6.2. EDAD DEL RN A LA OBTENCION DEL RESULTADO PARA HC

DONDE:
FN=FECHA DE NACIMIENTO;

FN-FM|FM-FEL|FEL-FR| FN-FR

CCAA Laboratorio Media | Media | Media | Media
Mélaga 36 11,7 D 273 FM= FECHA TOMA DE MUESTRA;
FEL= FECHA ENTRADA EN EL
ANDALUCIA Grahada 0,5 8,5 9,8 18,8 L ABORATORIO:
Sevilla HYM 8,0 12 13 [ 330 FR= FECHA OBTENCION DEL
Sevilla HVR 7,9 9,9 10,9 | 28,7 RESULTADO
ARAGON Zaragoza HMS NC NC NC NC
Zaragoza HCU 5,0 9 13 27,0
ASTURIAS Oviedo NC NC NC NC
BALEARES Barcelona /Paln| 7,0 12 15 34,0
CANARIAS La Laguna 5,0 12 15 32,0
CANTABRIA Santander NC NC NC 0,0
CASTILLAy LEON Valladolid 6,0 10 13 29,0
CASTILLATLA MANCHA |Talavera 7,6 11,9 | 16,7 | 36,2
CATALUNA Barcelona 5,4 13,4 | 16,7 | 35,5
CVALENCIANA AIicanFe NC NC NC NC
Valencia 5,0 11 17 33,0
EXTREMADURA Badajoz 3,0 15 17 35,0
GALICIA Santiago NC NC NC NC
MADRID Madrid 3,5 8,9 11,3 | 23,7
MURCIA Murcia 7,1 13 28 48,1
NAVARRA Pamplona 4,0 7 8 19,0
PAIS VASCO Bilbao 5,0 7 9 21,0
LA RIOJA Rioja 9,0 16 19 44,0
CEUTA Sevilla HVR
MELILLA Murcia

EDAD (Media) A LA OBTENCION DEL RESULTADO (TSH)
ler SEMESTRE 1994

60

50

40

No se disponen de datos de indicadores de calidad del segundo semestre de 1994, ni del afio 1995.

Los datos relativos al periodo 1996-2016 se presentan a continuacién.
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HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

2.6.3. EDAD DEL RECIEN NACIDO A LA TOMA DE MUESTRA (FN-FM). PERIODO 1996-2016

En esta etapa, se solicitd la media, mediana, minimo y maximo, expresado en dias de vida, del intervalo
de tiempo transcurrido desde la fecha de nacimiento (FN) y la fecha de la toma de muestra (FM). Edad
a la toma de la muestra (FN-FM).

De los datos recogidos se obtiene el valor promedio del intervalo y los percentiles P50, P95 y P99 en

Espaia por afio y por CC. AA. y que se recoge a continuacion.

TABLA 2.6.3. EDAD EXPRESADA EN DIAS DEL RN EN EL MOMENTO DE LA EXTRACCION DE MUESTRA

FN-FM
EDADA LA TOMA DE MUESTRA (FN-FM) EN ESPANA 1996-2016 EDADA LA TOMA DE MUESTRA (FN-FM) POR CCAA 1996-2016
mMedia ®mP50 Pas P99 B Media EP50 P95 P99

10 10

° .

8 7

7 6

¢ :

5 3

| z|||||||| |I“||||

AHEHTEERE N T

R e %M@ 5

8888258885838 E8E8E88¢8¢8 &
FN-FM FN-FM

ANO | Media | P50 | P95 | P99 CC. AA. Media | P50 | P95 | P99
1996 | 50 |48 | 73|76 ANDALUCIA 3,8 (308590
1997 | 48 | 4,0 |86 |89 ARAGON 3,0 |3,0(39]438
1998 | 44 |38 |68/ 90 ASTURIAS 24 1251]29]3,0
1999 | 41 [38]|63]63 BALEARES 40 (426264
2000 | 4,1 |37]|71]|8.2 CANARIAS 48 |51|56]56
2001 | 42 |38 | 75|77 CANTABRIA 2,7 |26(30]38
2002 | 41 |32]62]|81 CASTILLA Y LEON 46 407286
2003 | 39 [32|69 |71 CASTILLA-LA
2004 | 3,8 [30|67]6,9 MANCHA >3 15762164
2005 | 3,8 | 29| 70|70 CATALUNA 30 [29]45]|5,0
2006 | 3,4 | 285870 C.VALENCIANA 3,3 [31]50](5,1
2007 | 3,4 |30]59]|63 EXTREMADURA 6,0 |62|79]84
2008 | 3,5 | 296870 GALICIA 46 (427,070
2009 | 3,7 |31|62]|64 MADRID 25 (22134136
2010 | 3,8 |37]57]|59 MURCIA 46 |50/6,7]6,9
2011 | 3,4 |27 |55]|509 NAVARRA 3,1 [33]4,0]4,0
2012 | 3,5 |30 55|57 PAIS VASCO 24 [20](30](38
2013 | 3,0 |26 |52]58 LA RIOJA 2,7 (293436
2014 | 2,7 |23 |42/| 48 CEUTA 40 |4,0|4,0| 4,0
2015 | 2,4 |21 ]35]3,9 MELILLA 3,8 [4,0]4,0/|4,0
2016 | 2,4 | 203030
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2.6.4. INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE EXTRACCION Y LA ENTRADA EN LABORATORIO
(FM-FEL). PERIODO 1996-2016

En esta etapa, se solicité la media, mediana, minimo y maximo, expresado en dias de vida, del intervalo
de tiempo transcurrido desde la fecha de toma de muestra (FM) y la fecha de entrada en el laboratorio
(FEL). Dias empleados en el transporte de la muestra (FM-FEL).

De los datos recogidos se obtiene el valor promedio del intervalo y los percentiles P50, P95 y P99 en
Espafia por afo y por CC. AA. y que se recoge a continuacion.

TABLA 2.6.4. INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE EXTRACCION Y LA ENTRADA EN LABORATORIO

FM-FEL
INTERVALO DE DE TIEMPO (DIAS) ENTRE FECHA MUESTRA (FM) ¥ INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE EXTRACCION ¥
FECHA ENTRADA LABORATORIO (FEL) 1996-2016 FECHA ENTRADA EN LABORATORIO POR CCAA 1996-2016
WMedia WPSO ®P95 P99 W Media P50 P95 P99

1;1 1§

8 7

:

5 3

: i || 1 || | || I || ||

AR b | 222277

£ 2235z 83s528588:2:3¢3335°¢: %&‘ <
FM- FEL FM-FEL

ANO | Media | P50 | P95 | P99 CC. AA. Media | P50 | P95 | P99
1996 5,7 55 | 11,1 | 11,8 ANDALUCIA 41 |40 (59165
1997 4,6 53 | 69 | 7,0 ARAGON 1,3 |1,3]19| 20
1998 4,8 5,0 6,7 7,7 ASTURIAS 41 |391|65] 6,6
1999 45 4,6 6,8 6,8 BALEARES 4,8 50| 6,7 92
2000 45 4,8 6,8 7,8 CANARIAS 6,1 |162]|75] 381
2001 4,3 43 6,5 7,3 CANTABRIA 2,7 1283038
2002 | 4,0 42 | 61 | 63 CASTILLA Y LEON 44 401601 6,0
2003 4,2 46 | 7,3 7,5 CASTILLA-LA MANCHA 44 |46 57|59
2004 4,8 4,9 7,2 7.6 CATALUNA 6,2 6,198 (11,6
2005 4,9 4,9 8,2 9,4 C.VALENCIANA 4,2 44162 9,7
2006 4,6 4,6 7.3 8,5 EXTREMADURA 54 16,2|80]| 86
2007 4,1 4,4 6,5 7,3 GALICIA 4,6 49 (51|53
2008 4,1 4,5 6,7 7,7 MADRID 4,7 |47 51|54
2009 4,2 4,0 6,7 7,4 MURCIA 4,8 50|65 65
2010 4,2 41 5,9 6,4 NAVARRA 3,8 23180 80
2011 4,0 4,1 6,2 6,3 PAIS VASCO 1,8 [20|20] 20
2012 3,7 4,0 5,9 6,0 LA RIOJA 34 1331401 4,2
2013 3,3 3,0 5,2 5,8 CEUTA 5,0 50 (50| 50
2014 3,5 3,0 5,3 5,9 MELILLA 7,0 7,080 1| 80
2015 3,1 30 | 41 4,3
2016 3,1 30| 43 4,9
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2.6.5. INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE ENTRADA EN LABORATORIO Y FECHA DE
OBTENCION DEL RESULTADO (FEL-FR). ETAPA 1996-2016

En esta etapa, se solicité la media, mediana, minimo y maximo, expresado en dias de vida, del intervalo
de tiempo transcurrido desde la fecha de entrada en el laboratorio (FEL) y la obtencidn del resultado
(FR). Dias que tarda el laboratorio en la obtencién del resultado (FEL-FR).

De los datos recogidos se obtiene el valor promedio del intervalo y los percentiles P50, P95 y P99 en
Espafia por afo y por CC. AA. y que se recoge a continuacion.

TABLA 2.6.5.INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LLEGADA AL LABORATORIO Y OBTENCION DEL RESULTADO

FEL-FR
INTERVALO DE DE TIEMPO ENTRE LA FECHADE ENTRADAEN INTERVALO DE DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE ENTRADAEN
LABORATQRIO (FEL) Y FECHA DE RESULTADO (FR) LABORATORIO (FEL) Y FECHA DE RESULTADO (FR) POR CCAA
1996-2016 1996-2016
B Media EP50 P95 P99 H Media mP50 P95 P99
10 10
s 8
6
6 4
‘ é || Il ] | Il | || || || || II I| || “ |
TR EG | i snsriiisions
o Qo o mT LR ®E SO N M &«y ¢
EEREREERERRERRERERRE &
FEL- FR FEL-FR
ANO | Media | P50 | P95 | P99 ANO Media | P50 | P95 | P99
1996 | 3,4 | 2,7 |67 |77 ANDALUCIA 32 |20 83 |214
1997 | 33 | 24|89 |89 ARAGON 26 |25 35| 39
1998 | 3,1 |26 |62 |91 ASTURIAS 1,1 | 09| 20| 22
1999 2,8 |26 |50]54 BALEARES 4,1 | 2,0 |11,9] 12,9
2000 | 2,8 |30 |51|58 CANARIAS 26 | 24| 40| 46
2001 | 2,8 |30 51|58 CANTABRIA 44 | 45| 50 | 50
2002 | 3,5 | 29|99 |99 CASTILLAY LEON 59 |60/ 7,8 |10,0
2003 | 3,7 |29 |90 104 CASTILLA-LAMANCHA | 2,2 |23 | 3,0 | 3,0
2004 | 3,8 | 2,7 |11,7 11,7 CATALUNA 48 |3,2(11,9 129
2005 | 3,9 | 28 |13,2|13,2 C.VALENCIANA 49 | 3,4 (118 (18,7
2006 2,8 |23 |56]385 EXTREMADURA 40 | 40| 64 | 91
2007 | 34 |24 |74 184 GALICIA 24 (21139 | 45
2008 | 3,4 | 26 |11,0|123 MADRID 16 | 15| 22 | 2,7
2009 | 2,6 | 24 |47 |55 MURCIA 43 | 50| 70 | 7,0
2010 30 | 28 |55]|70 NAVARRA 1,6 [ 12|39 | 56
2011 | 39 |30 |95 179 PAIS VASCO 1,1 | 1,0 | 2,0 | 2,0
2012 | 3,9 | 28 |105|213 LA RIOJA 2,7 |29 34| 35
2013 | 2,7 |20 70|70 CEUTA 40 | 40| 40 | 40
2014 29 | 20|84 |97 MELILLA 50 | 3,0|135] 16,3
2015 | 2,4 | 20|51 |72
2016 | 3,6 |20 |70 70
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HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

EDAD DEL RECIEN NACIDO A LA OBTENCION DEL RESULTADO (FN-FR) 1996-2016

La edad del recién nacido a la obtencion del resultado se recoge en la tabla 2.6.5, expresado como la

suma de los intervalos: (FN-FM) + (FM-FEL) + (FEL-FR) =

FN-FR.

TABLA 2.6.6. EDAD DEL RECIEN NACIDO A LA OBTENCION DEL RESULTADO

EDADA LA OBTENClON DELRESULTADOEN ESPANAZ 1996-2016

w

15

|

AN

|

FN-FR

ANO | Media | P50 | P95 | P99
1996 14,2 13,0 | 25,1 | 27,2
1997 12,7 11,7 | 24,4 | 24,8
1998 12,3 11,4 | 19,8 | 25,8
1999 11,4 11,0 | 18,1 | 18,5
2000 11,4 11,5 19,0 | 21,8
2001 11,2 11,1 | 19,0 | 20,8
2002 11,5 10,3 | 22,3 | 24,3
2003 11,7 10,6 | 23,2 | 25,0
2004 12,4 10,5 | 25,6 | 26,2
2005 12,6 10,5 | 28,4 | 29,6
2006 10,8 9,7 18,7 | 24,0
2007 10,9 9,8 19,8 | 32,0
2008 10,9 10,0 | 24,5 | 26,9
2009 10,4 9,5 17,6 | 19,4
2010 11,0 10,6 | 17,1 | 19,3
2011 11,3 98 | 21,3 (30,1
2012 11,1 9,8 21,9 | 33,0
2013 9,1 7,6 17,3 | 18,7
2014 9,1 7,3 17,9 | 20,4
2015 7,9 7,1 12,7 | 15,3
2016 9,1 7,0 14,3 | 14,9

FN-FR
EDAD A LA OBTENCION DEL RESULTADO POR CCAA: 1996-2016
WENFM REVLFEL mFELFR
20
15
10
Ll ]
A 1
& E & PSS @Q & vﬁ@o & @«
At ﬁj‘iyﬁﬁl % . ¢
&
FN-FR
CC. AA. Media | P50 | P95 | P99
ANDALUCIA 11,1 | 9,0 | 21,4 |37,0
ARAGON 69 | 68 | 92 |10,6
ASTURIAS 75 | 7,2 | 11,5 11,7
BALEARES 12,9 | 11,2 | 24,8 | 28,5
CANARIAS 13,4 | 13,7 | 17,1 |18,3
CANTABRIA 9,8 | 99 | 11,0 |126
CASTILLAY LEON | 14,9 | 14,0 | 21,0 | 24,7
CASTILLA-LA
MANCHA 11,9 | 12,6 | 14,9 |15,3
CATALURNA 14,0 | 12,1 | 26,2 |29,5
C.VALENCIANA 12,4 | 10,9 | 23,0 |33,5
EXTREMADURA 15,4 | 16,4 | 22,3 | 26,1
GALICIA 11,7 | 11,2 | 16,1 |16,7
MADRID 88 | 84 | 11,2 |11,8
MURCIA 13,7 | 15,0 | 20,2 | 21,2
NAVARRA 85 | 67 | 159 |17,6
PAIS VASCO 53 | 50| 70 |78
LA RIOJA 88 | 91 | 10,8 |11,2
CEUTA 13,0 | 13,0 | 13,0 |13,0
MELILLA 15,8 | 14,0 | 25,5 |28,3
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2.6.7.

MUESTRAS NO VALIDAS. PERIODO 2000-2016

HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

Se presenta en este apartado el porcentaje de muestras no validas para el analisis TSH. Este indicador se comenzd a recoger a partir del afio 2000.

La primera muestra obtenida, sea cual fuere la estrategia (doble/Unica) y la edad de la obtencidn, se utilizaba para la medicién de TSH. Transcurridos los afios

e incorporadas nuevas enfermedades en los PCN, aquellos que siguieron con extraccidn doble, esta primera muestra se utilizaba, ademds de para el HC, para
la deteccion de HSC, FQ, AF, DB.

TABLA 2.6.7. PORCENTAJE DE MUESTRAS NO VALIDAS PARA EL ANALISIS

2000 | 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016

Malaga 0,22% | 0,40% | 0,19% [ 0,65% | 0.36% | NC | 042% | 2,45% | 0,41% | 0,74% [ 037% | 1,36% | 1,34% | Nc | 1,12% | 1,16% | 1,19%

Granada 0,04% | 0,15% | 0,23% | 0,38% | 0,61% | 0,09% | 0,14% | 0,14%
ANDALUCIA Sevilla HVM 035% | Nc | nc [ Nc | Nc [ Nc | 1,88% | 0,76%

Sevilla HVR 2,38% | 2,27% | 2,00% | 1,96% | 3,04% 0,31% | 2,72% | 3,17% | 3,34% | 4,45% | 3,08% | 2,96% | 0,30% | 8,70%
ARAGON Zaragoza HMS ne | ne | ne [ ne [ ne [ ne [ one | e | one Jo22% | ne | N [ nc [017% [008% | 015% | NC

Zaragoza HCU NC [ 032% [032% [097% | NC | 060% [078% [093% [ Nc | NC [ NC
ASTURIAS Oviedo 0,17% | 1,07% | 0,81% [ 0,07% | 0,01% [ 009% | Nc | Nc | NC [002% [011% | 025% [ 0,09% | 009% [ Nc | NC | NC
BALEARES Barcelona /Palma | 0,87% | 0,96% | 1,47% | 1,59% | 1,49% | 0,00% | 2,77% | 1,54% | 1,62% | 2,11% | 0,87% | 0,53% | 0,69% | 0,41% | 0,29% | 0,19% | NC
CANARIAS La Laguna 0,01% | 0,06% | 0,09% | 0,11% | 0,06% | 0,08% | 0,04% | 0,09% | 0,08% | 0,11% | 0,08% | 0,04% | 0,02% | 0,02% | 0,02% | 0,04% | 0,00%
CANTABRIA Santander 0,26% | 0,29% | 0,16% | 0,04% | 0,04% [ 0,10% | 0,06% | 0,14% [ 0,18% | 0,80% | 0,09% | 0,38% | 0,43% | 0,13% | 0,07% | 0,09% | 0,62%
CASTILLAy LEON Valladolid 2,18% | 2,47% | 3,04% NC 4,43% NC [11,47%| NC NC NC NC 1,32% | 0,66% | 0,49% |14,06%| NC NC
CASTILLATLA MANCHA |[Talavera 0,78% | 0,65% | 1,07% | 1,28% | 3,16% | 2,15% | 1,42% | 1,35% | 1,87% | 2,37% | 3,05% | 2,84% | 2,16% | 2,68% | 3,69% | 4,.85% | 7,26%
CATALURA Barcelona 051% | 0,37% | 0,36% | 0,35% | 1,70% | 2,03% | 1,48% | 1,31% | 1,50% | 1,93% | 1,92% | 0,71% | 0,77% | 1,18% | 1,86% | 0,74% | 0,65%
CVALENCIANA Alicante 0,76% | 0,94% | 0,42% | 0,24% | 0,21% | 0,20% | 0,20% 0,18% | 0,13% | 0,36% | 0,27% | 0,20% | 0,13% | 0,31%

Valencia 342% | 346% | NC [036% | NC [041% | 033% [ 0,54% | 0,80% | 0,22% [ 036% | 0,40% | 1,75% | 0,00% | 0,28% | 0,40% | 0,18%
EXTREMADURA Badajoz 2,53% | 060% [339% | Nc | Nc [ Nc [235% | 1,78% [092% | Nc [014% |o028% | Nc [o011% | N [ 122% | 057%
GALICIA Santiago 631% | 529% | 4,07% | 2,60% | 3,00% | 4,553% | 5.28% | 2,29% | 4,02% | 4,69% [ 557% | NC [ 521% | 3,87% | 3,76% | 3,78% | 4,53%
MADRID Madrid 0,20% | 0,30% | 0,25% | 0,22% | 0,33% | 0,49% | 0,36% | 0,25% | 0,40% | 1,62% | 2,47% | 2,14% | 1,17% | 1,35% | 1,23% | 1,13% | 0,98%
MURCIA Murcia 2,72% | 2,75% | 3.62% | 2,21% | 2,23% [ 8,55% | 3,77% | 3,35% | 7,06% |12,37% [ 10,80%]10,90% | 10,11% ] 5,11% | 6,85% [11,78% 3,65%
NAVARRA Pamplona Nne | o065% | 024% [010% | Nc [ Nc | Nc | Nc | 010% | 006% | 0,04% | 007% [ 0,07% [ 0,00% [ 013% | N | NC
PAIS VASCO Bilbao 0,90% | 0,75% | 0,44% | 0,69% | 0,99% | 0,72% | 0,47% [ 0,20% | 0,28% | Nc_ | 0,10% | 0,14% | 0,04% | 0,19% | 0,13% [ 0,14% | 0,17%
LA RIOJA Zaragoza HCU/HMS | NC [ 047% | 0,12% | 0,84% | NC | 065% [042% [ 1,13% | Nc | Nc | nc [ Nc | N [014% [010% [036% | NC
CEUTA Sevilla HVR NO SE DISPONE DE DATOS
MELILLA Murcia NO SE DISPONE DE DATOS

137% | 1,21% | 1,17% | 0,81% | 1,44% | 1,37% | 1,87% | 1,14% | 1,31% | 2,01% | 1,84% | 1,56% | 1,82% | 1,06% | 2,17% | 1,76% | 2,37%
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HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

TABLA 2.6.7 BIS. MUESTRAS NO VALIDAS PARA EL ANALISIS POR ANO Y CC. AA.

% MUESTRAS NO VALIDAS PARA ANALISIS 2000-2016

B Muestra Unica y 12 Muestra

2,50%
2,00%
1,50%
1,00%
0,50%

0,00%

2000 I

2001 I

2002 I

2003

2004 I

2005 I

2006 I
2007 I

2008 I

2009 I
2010 I
2011 I

2012 I
2013 I

2014 I
2015 I

2016 I

ANO | %

2000 | 1,37

2001 | 1,21

2002 | 1,17

2003 | 0,81

2004 | 1,44

2005 | 1,37

2006 | 1,87

2007 | 1,14

2008 | 1,31

2009 | 2,01

2010| 1,84

2011 | 1,56

2012 | 1,82

2013 | 1,06

2014 | 2,1

2015| 1,76

2016 | 2,37

% MUESTRAS NO VALIDAS PARA ANALISIS POR CCAA 2000-2016

B Muestra Unica y 12 Muestra

CC. AA.

%

ANDALUCIA

1,45

ARAGON

0,45

ASTURIAS

0,26

BALEARES

1,09

CANARIAS

0,06

CANTABRIA

0,23

CASTILLAY
LEON

4,46

CASTILLA-LA
MANCHA

2,51

CATALUNA

1,14

C.VALENCIANA

0,60

EXTREMADURA

1,26

GALICIA

4,30

MADRID

0,88

MURCIA

6,34

NAVARRA

0,15

PAIS VASCO

0,40

LA RIOJA

0,47

CEUTA

1,45

MELILLA

0,45

67




HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

2.7. CASOS DETECTADOS HC

Se presentan en este apartado los casos que han sido detectados por los laboratorios de cribado
neonatal de las distintas CC. AA. a lo largo de los afios. Desde el inicio del cribado de HC hasta el afio
2016, los datos recogidos fueron cambiando y aumentando. Asi desde los inicios de los programas
hasta el afio 1992 solo se comunicaban los casos detectados sin distincidn etiopatogénica. Durante los
afos 1993, 1994 y 1995 se recogieron los casos diferenciando entre aquellos HC permanentes y HC
transitorios. Fue a partir de 1996 cuando se solicité la etiopatogenia de cada caso detectado, edad a
la deteccidn y el nivel de TSH (uUIl/mL sangre en papel) a la deteccion.

Por ello la informacidn de los casos se resume en 3 periodos:
» 12 Periodo Inicio-1992: casos detectados por CC. AA. y recogidos en la tabla 2.7.1.

> 29 Periodo 1993-1995: casos detectados, diferenciando los casos permanentes y los casos
transitorios, recogidos en la tabla 2.7.2.

> 3% Periodo 1996-2016: casos detectados por CC. AA. y recogidos en la tabla 2.7.3.

En el 32 periodo (1996-2016) se recogieron: el diagndstico etiopatogénico, la edad a la deteccion del
caso y los niveles de TSH pUl/mL sangre en papel obtenidos a la deteccion.

Todos los casos detectados se han agrupados (35) segun el esquema siguiente:

HIPOTIROIDISMO PRIMARIO PERMANENTE
DISGENESIAS

> Agenesias

> Ectopias

» Hipoplasias
DISHORMONOGENESIS
CASOS SIN CLASIFICAR

HIPOTIROIDISMO PRIMARIO TRANSITORIO

latrogenias, déficit de yodo, inmunolégicos
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2.7.1. CASOS HC DETECTADOS EN EL PERIODO: INICIO-1992

HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

TABLA 2.7.1. CASOS HC DETECTADOS EN EL PERIODO DESDE EL INICIO HASTA 1992, POR ANO Y CC. AA.

800

700

CASOS DETECTADOS CON HC EN ESPANA INICIO-1992

CASOS DETECTADOS CON HC POR CCAA INICIO-1992

200
500
150
400
100
. : MmN ‘ 1.1
200 0 I | ] I m_ N [ | m
Kye&:@?}g}@v %Lv ng\v oqpv \»H@\\FQ‘ \\\\?
0 F & [
Inicio-1987 1988 1989 1990 1991 1992 < 3
PROCEDIMIENTO ANALITICO TSH RN ANALIZADOS INICIO-1992 CASOS HC INCIDENCIA
RADIOINMUNOENSAYO/FLUOROINMUNOENSAYO 4.325.431 1.486 1:2.911

2.7.2. CASOS HC DETECTADOS EN EL PERIODO: 1993-1995

TABLA 2.7.2. CASOS HC DETECTADOS EN EL PERIODO 1993-1995, POR ANO Y CC. AA.

350

300

250

200

150

100

50

CASOS HC COMUNICADOS EN ESPANA EN EL PERIODO
1993-1995

1993 1994 1995

1000

CASOS HC DETECTADQOS POR CCAA: 1996-2016

800

600

400

200 I I

Al l.1.
) * F O ¥ LS
Y’&o vbo\ v%&\g @«z—\ \(_9 & Q\x \v‘\vv\,@c’ve&o@ &£ ‘F ‘}L %O\ & \\\5*

&
& FE “0?0“ & ?ﬁ & ¥

X\
S

PROCEDIMIENTO ANALITICO TSH

RN ANALIZADOS 1993-1995

CASOS HC

INCIDENCIA

RADIOINMUNOENSAYO/FLUOROINMUNOENSAYO

1.113.560

774

1:1.439
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2.7.3. CASOS HC DETECTADOS EN EL PERIODO: 1996-2016

HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

TABLA 2.7.3. CASOS HC EN ESPANA EN EL PERIODO 1996-2016

CASQOS HC DETECTADQS POR CCAA 1996-2016

CASOS HC DETECTADQS POR CCAA: 1996-2016

350 1000
300 800
250 o0
200
200
150
200 I |
100
Al ..
50 S R T Lol SRS, SR R SR O F & o
: SIS SIS ET IS e
s © -y & ]
wooe
- - - o~ o~ o~ o~ (] o o~ o~ o~ o~ o~ o~ o~ o~ o o~ o~ S
PROCEDIMIENTO ANALITICO TSH RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS HC INCIDENCIA
FLUOROINMUNOENSAYO A TIEMPO RETARDADO 9.156.780 4236 1:2.162

Edad Deteccion HC
N 4001 (94,4%)
Media 12,0
P50 10,0
P95 27,0
P99 42,0

Responde el 94,4% de los casos
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2.7.4.

HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

HIPOTIROIDISMO CONGENITO PRIMARIO PERMANENTE (PERIODO 1996-2016)

DISGENESIAS

CASOS AGENESIA: 1996-2016

CASOS HC CON AGENESIA DETECTADOS POR ARO: 1996-2016
35

120

CASQOS HC CON AGENESIA DETECTADOS POR CCAA: 1996-2016

30 100
25 80
20 60
40
15
20
10
0 I = 0 _ I - I I I = I -
5 F P PP T T T T F S T & & F & ¥
. I I $§F9 @ égﬁQ§§§LFgi§§§i§yf;§§§;é§i§§i;§§9 o é§§'€§¥%§y;§§9 & @ &
T = O = I - G B~ B - - = B =T I R B T, B g S ¢
5383888838 8RERREREERE o
PROCEDIMIENTO ANALITICO TSH RN ANALIZADOS 1996-2016 CASQOS HC AGENESIA INCIDENCIA
FLUOROINMUNOENSAYO A TIEMPO RETARDADO 9.156.780 376 1:24.353

NIVELES DE TSH ( pUI/ml sangre) COMUNICADOS EN CASOS
HC CON AGENESIA

1200

1000

800

600

400

200

DISTRIBUCION NIVELES DE TSH (uUI/mL sangre) EN CASOS AGENESIA

400 450
CASOS AGENESIA MEDIA | P50 | P95 | P99 | MINIMO | MAXIMO
TSH (HUI/mL sangre) 253 209 | 585 | 936 12,8 999
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HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

CASOS HC HEMIAGENESIA: 1996-2016

CASOS HC CON HEMIAGENESIA DETECTADOS POR ANO
1996-2016

2010

2000 EE——
2008

2009

2013 E—

2002 I
2014 I
2015 I

1996
1997
1998
1999
2001
2003
2004
2005
2006
2007
2011
2012
2016

1996-2016
8
7
6
5
4
3
2
1 I
0 | M |
T RS o SR R S . S o~ B N S B S\ S,
@b Q-(jb ‘Q}@?‘ %ﬁ&e&b«@é \3‘0 ‘\@ w-\g\; Q\\?S\ vg\)q- (,\"\'(} \9@ \)c A‘Sg‘ -\‘;"L ?\O\ C‘)S\ &
& F E F F §Vé\\§\?§y Lé‘&v\"“e,\@& & & Q\?\e A
c«\y (S
&

CASOS HC CON HEMIAGENESIA DETECTADOS POR CCAA

PROCEDIMIENTO ANALITICO TSH RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS HC HEMIAGENESIA INCIDENCIA
FLUOROINMUNOENSAYO A TIEMPO RETARDADO 9.156.780 12 1:
NIVELES DE TSH { pUl/ml sangre) COMUNICADQS EN CASQS DISTRIBUCION NIVELES DE TSH (uUl/mL sangre) EN CASOS
HC HEMIAGENESIA HEMIAGENESIA
250 12
200 ®
150
100
50 . ®
L] ) L] L ]
[
0 ® . * . I
0 2 4 6 8 10 12 14 [1,31, 80,31] (80,31, 159,31] (159,31, 238,31]
CASOS AGENESIA MEDIA | P50 P95 P99 MINIMO | MAXIMO
TSH (LUl/mL sangre) 37,7 26,5 116,1 180,8 1,3 197
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HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

CASOS HC HIPOPLASIA: 1996-2016

CASOS HC HIPOPLASIA DETECTADOS POR ANO: 1996-2016

3

2

1

0
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=
=]
~

2000
2011
2012 I
2014

CASQOS HC CON HIPOPLASIA DETECTADQOS POR CCAA: 1996-2016
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o =N
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3888558588888 8¢%¢ g8 &
PROCEDIMIENTO ANALITICO TSH RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS HC HIPOPLASIA INCIDENCIA
FLUOROINMUNOENSAYO A TIEMPO RETARDADO 9.156.780 18 1:508.710

NIVELES DE TSH ( pUl/ml sangre) COMUNICADQS EN CASQS

DISTRIBUCION NIVELES DE TSH (nUl/mL sangre) EN CASOS HIPOPLASIA

HC HIPOPLASIA 14
700 12
600 ® 10
500 ' .
400 [ ® o
[ ] [
300
L ] 4
200 e
* 2
[ ]
100 ° ® * @ °
0 ® e ° e 0
0 5 10 15 20 [0, 240] (240, 480] (480, 720]
CASOS HC HIPOPLASIA MEDIA | P50 | P95 | P99 | MINIMO | MAXIMO
TSH (LUI/mL sangre) 215 | 144 | 501 | 572 12,4 590
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HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

CASOS HC HIPOPLASIA DETECTADOS CON TIROIDES “IN SITU”: 1996-2016
CASOS HC CON TIROIDES IN SITU 1996-2016 CASQS HC CON TIRQIDES IN SITU POR CCAA 1996-2016
40 250
35 200
30
150
25
50 100
15 50
10 | I ‘ I | o 1 n . . - - m
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23 3888888888888 288 8 8 =
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PROCEDIMIENTO ANALITICO TSH RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS TIROIDES IN SITU INCIDENCIA
FLUOROINMUNOENSAYO A TIEMPO RETARDADO 9.156.780 388 1: 23.600
NIVELES DE TSH ( pUl/mlsangre) COMUNICADOS EN CASOS HC DISTRIBUCION DE NIVELES DE TSH (LUl/ml sangre) COMUNICADOS EN
CONTIROIDES"IN SITU" 1996-2016 CASQS HC CON TIROIDES "IN SITU" 1996-2016
1200 250
200
1000 °
150
800
100
600 w0
SACRERFRIE .
00 | o s 7 ? . 1" 0 e ..
° o® T § T 5 5 § 5 & & T 5 5 § T T 5 5 ©
2000'..35'.. e .i" °s [ ] S;;%::S“;E;EEEQE‘SESSQ%S
TSSO | X 7 SN R AEERREESEREEEEEEE S
S ggsggegg9ggsggg g g g
OM WM“ mgﬂgﬁﬁm‘g«igggggggggi
0 50 100 150 200 250 300 350 400 450 “:‘-::‘-:‘.ﬂﬂiiﬂﬁabb&ﬂ@.g_
CASOS TIROIDES “IN SITU” MEDIA P50 P95 P99 | MINIMO | MAXIMO
TSH (nLUl/mL sangre) 85,0 39,0 334 500 6,6 999
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HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

CASOS HC ECTOPIA SUBLINGUAL 1996-2016
CASOS HC CON ECTOPIA SUBLINGUAL: 1996-2016 CASOS HC CON ECTOPIA SUBLINGUALPOR CCAA: 1896-2016
60 250
50 200
20 150
20 100
50
20
10 0
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PROCEDIMIENTO ANALITICO TSH RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS HC ECTOPIA SUBLINGUAL INCIDENCIA
FLUOROINMUNOENSAYO A TIEMPO RETARDADO 9.156.780 795 1:11.518
NIVELES DE TSH { nUI/ml sangre) COMUNICADOS EN CASOS DISTRIBUCION DE NIVELES DE TSH ( pUI/mlsangre) COMUNICADOS EN
HC CON ECTOPIA SUBLINGUAL CASOS HC CON ECTOPIA SUBLINGUAL
200
1200 180
160
1000 140
120
800 100
80
600 60
40
400 20
0
200 g 92 g g 8§ g g9 9 g9 gg9ggggg
5 2 8 88 8 % & 88 R I B2 E Q2 o=
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0 € 3 § 8 ¥ o T g NT o wE S T
0 100 200 300 400 500 600 700 800 ST 228332 FTE 2Bl EREEE S
CASOS ECTOPIA SUBLINGUAL | MEDIA | P50 | P95 P99 | MINIMO | MAXIMO
TSH (LUI/mL sangre) 154 123 | 417 685 9,2 913
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HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

DISHORMONOGENESIS
CASOS DETECTADOS CON DISHORMONOGENESIS. 1996-2016
CASOS HC CON DISHORMONOGENESIS: 1996-2016 CASOS HC CON DISHOMONOGENESIS POR CCAA 1996-2016
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HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

2.7.3. HIPOTIROIDISMO CONGENITO PRIMARIO TRANSITORIO (PERIODO 1996-2016)

CASOS CON HC TRANSITORIO 1996-2016 CASQS CON HC TRANSITORIO POR CCAA 1996-2016
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PROCEDIMIENTO ANALITICO TSH RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS HC TRANSITORIO INCIDENCIA
FLUOROINMUNOENSAYO A TIEMPO RETARDADO 9.156.780 358 1:25.578
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CASOS HC TRANSITORIO MEDIA | P50 | P95 | P99 | MINIMO | MAXIMO
TSH (nLUl/mL sangre) 36 20 135 | 243 6 500
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HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

2.8. EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS HIPOTIROIDISMO PRIMARIO PERMANENTE
2.8.1. EDAD A LA DETECCION CASOS HC AGENESIA 1996-2016
CASOS AGENESIA= 376 EDAD A LA DETECCION DE CASOS HC
AGENESIA
Edad Media a la Deteccién De Casos HC AGENESIA 1996-2016 ANO | Media | P50 | P95 | P99
m Media mP50 mP95 P99 1996 16,3 13,0 | 37,0 | 40,2
<0 1997 | 9,9 7,5 | 19,0 | 22,2
a5 1998 | 96 | 100 | 13,1 13,8
:g 1999 | 10,3 | 9,0 | 18,5 | 18,9
0 2000 | 12,3 | 9,5 | 255 | 29,1
25 2001 | 10,6 | 85 | 21,4 | 275
ig 2002 9,9 85 | 21,9 | 26,0
o 2003 | 11,8 | 12,0 | 19,2 | 19,8
Tentin bk |
O om0 o o= B oo oo o oo 2005 7,6 80 | 12,0 | 12,8
883855858888 E88E8E8E88¢8E ¢ 2006 | 14,0 | 115 | 30,1 | 42,6
2007 | 10,0 | 11,0 | 16,0 | 17,6
2008 | 10,1 | 10,0 | 16,7 | 16,0
Edad Deteccion HC Agenesia 2009 8.0 80 | 127 | 159
N 327 (87%) 2010 7,9 8,0 | 15,0 | 19,7
Media 252,9 2011 9,2 9,0 | 13,6 | 14,7
P50 209,0 2012 | 10,0 | 9,0 | 21,7 | 22,7
P95 585,6 2013 | 7,8 70 | 123 | 13,7
P99 935,8 2014 | 7,8 60 | 14,0 | 14,8
Responde el 87% de los casos 2015 81 80 | 14,4 | 149
2016 | 10,7 | 80 | 243 | 41,7
2.8.2. EDAD A LA DETECCION CASOS HC HEMIAGENESIA 1996-2016

CASOS HEMIAGENESIA= 12

Edad Media a la Deteccidn De Casos HC AGENESIA 1996-2016

m Media mP50 mP95 P99
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Edad Deteccién HC
Hemiagenesia
N 12 (100%)
Media 14,0
P50 12,5
P95 26,7
P99 29,3
Responde el 100% de los casos

01—

2016

EDAD A LA DETECCION DE CASOS HC
HEMIAGENESIA

ANO

Media

P50

P95

P99

1996

1997

1998

1999

2000

19,5

19,5

29,0

29,8

2001

2002

13,0

13,0

13,0

13,0

2003

2004

2005

2006

2007

2008

16,7

16,7

22,4

22,9

2009

2010

17,0

15,0

23,1

23,8

2011

2012

2013

5,0

5,0

5,0

5,0

2014

7,0

7,0

7,0

7,0

2015

15,0

15,0

15,0

15,0

2016
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HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

2.8.3. EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS HC HIPOPLASIA 1996-2016
EDAD A LA DETECCION DE CASOS HC
CASOS HIPOPLASIA= 18
HIPOPLASIA
Edad Media a la Deteccion Casos HC HIPOPLASIA 1996-2016 ANO | Media | P50 | P95 | P99
m Media mP50 mP95 m P99 1996 9,0 9,0 9,0 9,0
50 1997
45 1998
:g 1999
0 2000 6,5 65 | 70 | 7,0
25 2001
ig 2002
; | | “
5 2004 9,0 9,0 | 90 | 9,0
| —— 1 1 nl
w ~ 2] (=2 (=] - o o =t (s} (Y= M~ =] [=2] o — o o <t (s} (¥=] 2005 10’0 10’0 10'0 10’0
[=2] [=2] [*2] (=2 (=] (=] (=] (=] (=] (=] (=] (=] (=] (=] = = — = = = =
223 2 28R R88/R_/aaca8raca-r 2006 9,0 9,0 9,0 9,0
2007 | 12,0 | 12,0 | 12,0 | 12,0
2008
Edad Deteccion HC Hipoplasia 2009 110 | 110 | 120 [ 110
N 18 (100%) 2010
Media 9,2 2011 7,0 70 | 70 | 7,0
P50 8,5 2012 | 16,5 | 16,5 | 24,2 | 24,8
P95 14,0 2013 8,0 7,0 | 10,6 | 10,9
P99 22,8 2014 7,0 70 | 97 | 9,9
Responde el 100% de los casos 2015
2016 7,0 70 | 70 | 70
2.8.4. EDAD A LA DETECCION CASOS HC CON TIROIDES IN SITU 1996-2016
EDAD A LA DETECCION HC IN SITU
CASOS HC CON TIROIDES IN SITU= 388 .
ANO | Media | PSO | P95 | P99
EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS HC "IN SITU" 1996-2016 1996 | 145 | 140 | 19,5 | 199
m Media mP50 mP95 w P99 1997 14,5 18,0 | 25,6 | 28,3
. 1998 | 13,9 | 13,0 | 18,9 | 20,6
45 1999 | 13,8 | 150 | 18,2 | 19,6
40 2000 | 22,3 | 255 | 43,9 | 44,8
35
20 2001 | 15,7 | 14,0 | 31,0 | 33,4
25 2002 | 17,5 | 160 | 37,1 | 37,8
20 2003 | 16,6 | 11,0 | 34,0 | 39,6
15
o 2004 | 13,8 | 12,0 | 28,0 | 28,0
AL T | e cmeeE e
0 2006 | 16,8 | 15,0 | 32,6 | 34,5
o ~ 2] (=2} (=] — o o = (2} o ~ =] [=2] (=] — (] m < (3] w
.
A d H A NN N NN A NN NN NN NN NN 2007 12/3 1210 20/0 22/4
- 2008 | 104 | 95 | 19,6 | 27,7
Edad Deteccion 2009 | 10,9 | 90 | 26,8 | 29,4
HC TIROIDES IN SITU 2010 107 90 | 236 | 260
N 376 (96,9%) 2011 | 98 | 90 | 17,0 | 19,8
Media 14,0 2012 9,8 80 | 335 | 37,1
P50 11,0 2013 8,9 6,5 | 19,0 | 23,8
P95 31,0 2014 | 11,9 | 9,0 | 22,8 | 26,2
P99 43,3 2015 | 16,9 | 12,0 | 33,5 | 44,9
Responde el 96,9% de los casos 2016 16,9 | 11,0 | 43,2 | 49,8

80




HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

2.8.5. EDAD A LA DETECCION CASOS HC ECTOPIA SUBLINGUAL PERIODO 1996-2016
CASOS ECTOPIA SUBLINGUAL= 795 EDAD A LA DETECCION DE CASOS HC
ECTOPIA SUBLINGUAL
Edad Media a la Deteccidn De Casos HC ECTOPIA SUBLINGUAL ANO | Media | P50 | P95 | P99
1996-2016

1996 | 12,3 | 10,0 | 23,5 | 28,5

B Media EMP50 mP95 1 P99 1997 13,5 11,0 | 33,0 | 36,5

50 1998 | 10,8 | 10,0 | 18,2 | 21,2

:2 1999 | 11,5 | 10,0 | 22,0 | 386

35 2000 | 10,3 | 85 | 20,5 | 27,2

;2 2001 | 12,4 | 11,0 | 20,0 | 24,8

20 2002 | 14,6 | 12,0 | 35,5 | 48,3

13 | ‘ 2003 | 11,2 | 21,0 | 20,0 | 41,2

T e e e

0@hmmLHNMLIL!DlhlLl!nollN!nl!rl!ao 2005 | 7,6 7,0 | 12,0 | 151

E8a8ss888888SS8E8E¢E8¢8¢8EE 2006 | 10,7 | 80 | 220 | 373

2007 | 88 9,0 | 14,0 | 16,8

2008 | 8,2 7,2 | 151 | 19,2

Edad Deteccion HC Ectopia 2009 3,8 80 | 150 | 22.2

Sublingual 2010 | 10,3 | 10,0 | 19,6 | 21,5

N 776 (97,6%) 2011 | 7,5 7,0 | 11,0 | 15,1

Media 10,0 2012 | 93 9,0 | 150 | 27,4

P50 9,0 2013 | 89 8,0 | 18,4 | 23,2

P95 21,0 2014 | 8,0 7,0 | 12,2 | 19,0

P99 350 2015 | 7,7 7,0 | 10,7 | 16,0

Responde el 97,6% de los casos 2016 | 108 90 | 238 | 288

2.8.6. EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS HC DISHORMONOGENESIS 1996-2016
CASOS DISHORMONOGENESIS= 233 EDAD A LA DETECCION DE CASOS
DISHORMONOGENESIS

Edad Media a |la Deteccion De Casos HC DISHORMONOGENESIS ANO | Media | P50 | P95 | P99
1996-2016 1996 9,0 9,0 | 12,6 | 12,9

mMedia mP50 mP95 mP99 1997 10,0 10,5 | 14,9 | 15,0

. 1998 12,3 | 11,5 | 181 | 188
45 1999 9,7 9,0 | 152 | 158
§§ 2000 9,0 8,0 | 11,6 | 11,9
30 2001 18,3 | 13,5 | 31,2 | 33,4
. 2002 | 129 | 140 | 191 | 198
2003 6,0 60 | 60 | 60

E T SR N e B Y
0 2005 7,8 8,0 | 12,4 | 13,7
@"}b@‘g\ .3‘4%@"’Q,\,@Qm@»w@%w@%%@b%@%m@b@éQ ,59%@Qq,}g@,Lc“'\'@'\:"qp@@“’vmo@,@'& 2006 6,0 5,0 9,0 9,8
2007 5,8 40 | 12,8 | 13,8

Edad Deteccion HC 2008 7,8 75 | 11,7 | 11,9

DISHORMONOGENESIS 2009 10,2 10,0 | 13,2 | 13,8

N 224 (97,8%) 2010 5,8 50 | 11,8 | 12,8

Media 10,4 2011 12,3 | 12,0 | 16,3 | 16,9

P50 10,0 2012 10,8 9,0 | 16,8 | 38,8

P95 20,0 2013 9,5 9,0 | 16,0 | 16,0

P99 333 2014 12,3 | 11,0 | 29,0 | 30,8

Responde el 97,8% de los casos 2015 10,7 81 | 304 ) 365

2016 13,5 | 10,4 | 29,4 | 30,7
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2.8.7. EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS HC SIN CLASIFICAR 1996-2016
CASOS HC SIN CLASIFICAR= 1931 (45,6%) EDAD A LA DETECCION DE CASOS
HC SIN CLASIFICAR
EDAD A LA DETECCION DE CASOS HC SIN CLASIFICAR ANO | Media | P50 | P95 | P99
1996-2016 1996 16,7 15,0 | 30,0 | 36,4
M Media MP50 mP95 P99 1997 13,5 12,0 | 22,0 | 36,8
50 1998 14,3 14,0 | 27,4 | 34,6
45 1999 12,7 11,0 | 19,0 | 20,6
:E 2000 | 14,1 | 12,0 | 22,4 | 25,7
0 2001 | 136 | 12,0 [ 23,0 | 283
25 2002 12,1 10,0 | 20,0 | 21,8
ig 2003 | 12,7 | 11,0 | 23,4 | 26,8
10 2004 15,8 13,0 | 26,9 | 36,9
: ‘l LEUELE ‘| IR | s
0 e ® oo dyNTYNLERYS DN ns 2006 11,7 11,0 | 21,0 | 22,0
8388358535888 SEE888¢8 88 2007 | 10,5 | 10,0 | 15,0 | 20,0
2008 10,6 9,0 17,0 | 29,5
Edad Deteccion HC Sin Clasificar 2009 | 14,6 | 10,0 | 30,2 | 42,2
N 1761 (91,4%) 2010 114 10,0 | 18,0 | 20,2
Media 13,0 2011 11,9 10,0 | 19,6 | 21,3
. 110 2012 | 13,7 [ 11,0 | 23,0 | 34,2
PoS 30,0 2013 10,7 8,0 20,0 | 21,0
2014 13,6 9,0 30,0 | 35,0
P99 45,8
2015 11,9 9,0 24,4 | 29,4
Responde el 91,4% de los casos 2016 | 139 | 110 | 30,0 | 369
2.9. EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS HIPOTIROIDISMO PRIMARIO TRANSITORIO
CASOS HC TRANSITORIO=376 EDADNA LA DETECCION HC TRANSITORIO
ANO Media | P50 P95 P99
EDAD A LA DETECCION EN CASOS HC TRANSITORIO 1996-2016 1996 13,9 12,0 | 24,2 | 26,9
mMedia WP5S0 WP9I5 = P99 1997 | 12,6 | 11,5 | 20,6 | 233
<0 1998 11,6 11,0 | 20,5 | 33,7
a5 1999 10,9 9,0 | 23,1 | 24,6
40 2000 14,7 13,0 | 30,4 | 42,9
:2 2001 | 80 | 80 | 80 | 80
25 2002 15,0 14,5 | 31,7 | 37,5
20 2003 13,6 14,5 | 21,9 | 23,6
15 2004 10,2 7,0 23,2 | 25,4
Sl | e
| " |I || | | Il I |I || | 2006 18,5 14,5 | 33,8 | 34,8
£ 5 8828888888z z¢&¢z 2007 | 12,1 | 10,0 | 198 | 20,8
coooooson s s m s s s 2008 | 12,1 | 9,7 | 20,9 | 250
Edad Deteccion 2009 5,4 4,0 | 12,0 | 13,6
HC TRANSITORIO 2010 | 10,8 | 65 | 27,9 | 29,6
N 370 (98,4%) 2011 12,1 12,0 | 19,0 | 19,8
Media 12 2012 8,6 8,0 13,0 | 14,6
P50 10,0 2013 9,3 8,0 17,9 | 27,2
oS 26,0 2014 11,0 9,0 | 21,6 | 29,9
2015 25,4 25,0 | 38,0 | 39,6
P99 37,6
2016 20,3 23,5 | 28,9 | 29,8

Responde el 98,4% de los casos
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2.10. RESUMEN DE CASOS HC DETECTADOS EN ESPANA DESDE EL INICIO HASTA 2016

HC DETECTADOS
Periodo 1 ANO RN ANALIZADOS | Casos | Incidencia
Inicio-1987 2.377.625 724 1:3.307
1988 370.440 131 1:2.876
1989 371.605 130 1:2.921
1990 380.778 175 1:2.221
1991 381.768 158 1:2.469
1992 388.067 168 1:2.358
Inicio-1992 4.325.431 1.486 1:2.911
Periodo 2 ANO RN ANALIZADOS Casos Incidencia
1993 387.655 252 1:1.678
1994 367.331 298 1:1.232
1995 358.574 245 1: 1.463
1993-1995 1.113.560 795 1: 1.439
Periodo 3 ANO RN ANALIZADOS Casos Incidencia
1996 359.933 150 1:2.399
1997 373.458 146 1:2.557
1998 365.682 177 1:2.066
1999 380.249 181 1:2.101
2000 399.703 171 1:2.337
2001 406.916 163 1:2.496
2002 421.022 194 1:2.170
2003 443.405 169 1:2.624
2004 452.125 235 1:1.924
2005 472.588 232 1:2.037
2006 484.958 199 1:2.437
2007 496.449 200 1:2.482
2008 524.925 241 1:2.178
2009 497.790 176 1:2.828
2010 490.584 197 1:2.490
2011 476.682 218 1:2.187
2012 456.315 244 1:1.870
2013 427.081 308 1:1.387
2014 412.696 266 1:1.551
2015 408.988 200 1:2.045
2016 405.240 169 1:2.398
1996-2016 9.156.789 4236 1:2.161

Durante el periodo 1, solo se recogieron los casos detectados con HC permanente. Ya en el periodo 2 se
diferenciaron los casos HC permanente de los HC transitorios y a lo largo del periodo 3 (1996-2016) se solicité
el diagndstico de los casos detectados tal y como se recoge en las tablas 2.14; 2.15; 2.16 y 2.17.

83



HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

Del total de los 4236 casos detectados en el 3% periodo, 3761 presentaron HC permanente, 399 fueron HC transitorio. De los 76 casos restantes, 20 fueron

hipertirotropinemia transitoria, 14 casos prematuros, 5 éxitus, 9 casos falsos positivos (FP2) y 28 casos con otras patologias asociadas.

Asimismo, se han comunicado 4 casos con HC central.

2.11. CASOS HC PERMANENTE CLASIFICADOS POR DIAGNOSTICO EN EL PERIODO: 1996-2016

ANO RN AGENESIA HEMIAGENESIA HIPOPLASIA TIROIDES ECTOPIA DlSHO,RMONO >IN TOTAL | INCIDENCIA
ANALIZADOS IN'SITU - GENESIS CLASIFICAR CASOS
1996 359.933 17 0 1 7 26 3 59 113 1:3.185
1997 373.458 10 0 0 18 26 4 68 126 1:2.964
1998 365.682 7 0 0 8 22 6 115 158 1:2.314
1999 380.249 12 0 0 13 41 10 90 166 1:2.291
2000 399.703 16 2 2 12 36 3 88 159 1:2.514
2001 406.916 21 0 0 11 25 100 161 1:2.527
2002 421.022 19 1 0 20 40 12 77 169 1:2.491
2003 443.405 17 0 0 15 41 87 161 1:2.754
2004 452.125 14 0 1 17 43 143 225 1:2.009
2005 472.588 8 0 1 12 23 171 224 1:2.110
2006 484.958 26 0 1 13 42 11 94 187 1:2.593
2007 496.449 21 0 1 22 41 9 74 168 1:2.955
2008 524.925 16 2 0 33 49 9 119 228 1:2.302
2009 497.790 28 0 1 17 41 23 60 170 1:2.928
2010 490.584 29 3 0 37 50 61 185 1:2.652
2011 476.682 30 0 2 35 48 67 189 1:2.522
2012 456.315 14 0 2 11 57 24 74 182 1:2.507
2013 427.081 18 2 3 17 38 32 95 205 1:2.083
2014 412.696 22 1 2 18 40 24 135 242 1:1.705
2015 408.988 15 1 0 23 34 20 89 182 1:2.247
2016 405.240 16 0 1 29 32 18 65 161 1:2.517
1996-2016 9.156.789 376 12 18 388 795 241 1.931 3761 1:2.435
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2.12. CASOS HC PERMANENTE CLASIFICADOS POR DIAGNOSTICO y CC. AA. EN EL PERIODO: 1996-2016

RN IN DISHORMONO- TODOS LOS
ANALIZADOS AGENESIA | HEMIAGENESIA | HIPOPLASIA SITU ECTOPIA GENESIS SIN CLASIFICAR CASOS INCIDENCIA
PERMANENTE
ANDALUCIA 1.843.051 102 0 2 31 212 70 301 718 1:2.567
ARAGON 237.400 16 0 1 18 40 18 33 126 1:1.884
ASTURIAS 137.692 4 0 0 1 4 4 24 37 1:3.721
BALEARES 216.217 0 0 4 16 4 69 102 1:2.120
CANARIAS 392.304 0 1 0 0 0 0 171 172 1:2.281
CANTABRIA 96.999 17 0 6 0 21 1 13 58 1:1.672
CASTILLA Y LEON 385.206 1 0 0 0 3 2 146 152 1:2.534
CASTILLA-LA MANCHA 362.938 9 2 0 4 12 17 192 236 1:1.538
CATALUNA 1.540.585 94 1 1 97 198 80 163 634 1:2.430
C. VALENCIANA 966.962 16 1 0 6 14 23 306 366 1:2.642
EXTREMADURA 198.669 0 0 0 0 23 23 1:8.638
GALICIA 423.151 0 0 1 0 171 172 1:2.460
MADRID 1.408.945 79 7 4 208 220 7 145 670 1:2.103
MURCIA 349.183 7 0 0 1 3 2 120 133 1:2.625
NAVARRA 115.297 3 0 1 2 4 2 15 27 1:4.270
PAIS VASCO 409.252 16 0 3 14 46 6 26 111 1:3.687
LA RIOJA 58.439 0 0 2 1 5 7 18 1:3.247
CEUTA 1.123 0 0 0 0 0
MELILLA 13.367 0 0 0 6 6 1:2.228
9.156.789 376 12 18 388 795 241 1.931 3.761 1:2.435
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2.13.

CASOS HC TRANSITORIO DETECTADOS EN ESPANA EN EL PERIODO 1996-2016

ARIO RN TRANSITORIO TIROIDES TOTAL | INCIDENCIA
ANALIZADOS AUMENTADO | CASOS
1996 359.933 37 0 37 1:9.728
1997 373.458 18 4 22 1:16.975
1998 365.682 18 2 20 1:18.284
1999 380.249 14 1 15 1:25.350
2000 399.703 13 1 14 1:28.550
2001 406.916 1 0 1 1:406.916
2002 421.022 22 1 23 1:18.305
2003 443.405 8 0 8 1:55.426
2004 452.125 5 2 7 1:64.589
2005 472.588 3 1 4 1:118.147
2006 484.958 7 0 7 1:69.280
2007 496.449 9 1 10 1:49.645
2008 524.925 12 1 13 1:40.379
2009 497.790 5 0 1:99.558
2010 490.584 9 0 1:54.509
2011 476.682 22 2 24 1:19.862
2012 456.315 45 2 47 1:9.709
2013 427.081 91 2 93 1:4.592
2014 412.696 17 0 17 1:24.276
2015 408.988 6 3 9 1:45.443
2016 405.240 14 0 14 1:28.946
1996-2016 9.156.789 376 23 399 1:22.949
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2.14,

CASOS HC TRANSITORIOS DETECTADOS POR CC. AA. EN EL PERIODO: 1996-2016

HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

RN TIROIDES

AR TRANSITORIO AUV HC TRANSITORIO | INCIDENCIA
ANDALUCIA 1.843.051 172 6 178 1:10.354
ARAGON 237.400 4 0 4 1:59.350
ASTURIAS 137.692 1 0 1 1:137.692
BALEARES 216.217 7 3 10 1:21.622
CANARIAS 392.304 27 0 27 1:14.530
CANTABRIA 96.999 0 2 2 1: 48.500
CASTILLA Y LEON 385.206 1 0 1:385.206
CASTILLA-LA MANCHA 362.938 7 1 8 1:45.367
CATALUNA 1.540.585 55 0 55 1:28.011
C. VALENCIANA 966.962 18 0 18 1:53.720
EXTREMADURA 198.669 2 0 2 1:99.335
GALICIA 423.151 1 0 1 1:423.151
MADRID 1.408.945 50 11 61 1:23.097
MURCIA 349.183 15 0 15 1:23.279
NAVARRA 115.297 5 0 5 1:23.059
PAIS VASCO 409.252 6 0 6 1: 68.209
LA RIOJA 58.439 5 0 5 1:11.688

CEUTA 1.123 0 0 0

MELILLA 13.367 0 0 (0]

9.156.789 376 23 399 1:22.949
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2.15. RESUMEN DE CASOS HC DETECTADOS EN ESPANA DESDE EL INICIO HASTA 2016
HC DETECTADOS HC PERMANENTE HC TRANSITORIO OTROS
ANO RN ANALIZADOS Casos Incidencia Casos Incidencia | Casos Incidencia
Inicio-1987 2.377.625 724 1:3.307 724 1:3.307
1988 370.440 131 1:.2.876 131 1:.2.876
1989 371.605 130 1:2.921 130 1:2.921
1990 380.778 175 1:2.221 175 1:2.221
1991 381.768 158 1:2.469 158 1: 2.469
1992 388.067 168 1:2.358 168 1:2.358
Inicio-1992 4.325.431 1.486 1: 2911 1.486 1:2.911
ANO RN ANALIZADOS Casos Incidencia Casos Incidencia | Casos Incidencia Casos
1993 387.655 252 1:1.678 151 1: 2567 101 1:3.838
1994 367.331 298 1:1.232 147 1: 2499 151 1:2.433
1995 358.574 245 1: 1.463 124 1: 2892 121 1:2.963
1993-1995 1.113.560 795 1:1.439 422 1:2.638 370 1: 3.009
ANO RN ANALIZADOS Casos Incidencia Casos Incidencia | Casos Incidencia Casos
1996 359.933 150 1:2.399 113 1:3.157 37 1:9.998
1997 373.458 146 1:2.557 126 1. 2.829 22 1:21.968
1998 365.682 177 1:2.066 158 1:2.329 20 1:21.511
1999 380.249 181 1:2.101 166 1:.2.224 15 1:29.250
2000 399.703 171 1:2.337 159 1:2.530 14 1:30.746
2001 406.916 163 1:2.496 161 1. 2.575 1 1:406.916
2002 421.022 194 1:2.170 169 1: 2.406 23 1:21.051
2003 443.405 169 1:2.624 161 1.2.737 1:63.344
2004 452.125 235 1:1.924 225 1:1.957 7 1:113.031
2005 472.588 232 1:2.037 224 1. 2.091 1:236.294
2006 484.958 199 1:2.437 187 1:2.526 7 1:80.826
2007 496.449 200 1:2.482 168 1: 2.805 10 1:55.161
2008 524.925 241 1:2.178 228 1:.2.292 13 1:43.744
2009 497.790 176 1:2.828 170 1:2.963 1:99.558
2010 490.584 197 1:2.490 185 1:2.596 1:70.083
2011 476.682 218 1:2.187 189 1: 2.470 24 1:22.699
2012 456.315 244 1:1.870 182 1:2.293 47 1:10.612
2013 427.081 308 1:1.387 205 1:1.977 93 1:4.642
2014 412.696 266 1:1.551 242 1.1.644 17 1:27.513
2015 408.988 200 1:2.045 182 1: 2.097 9 1:81.797
2016 405.240 169 1:2.398 161 1. 2.581 14 1:33.770
1996-2016 9.156.789 4,236 1:2.161 3.761 1:2.435 399 1:22.949 76
HC DETECTADOS HC PERMANENTE HC TRANSITORIO OTROS
ANO RN ANALIZADOS Casos Incidencia Casos Incidencia | Casos Incidencia Casos
Inicio-1992 4.325.431 1.486 1:2.911 1.486 1:2.911
1993-1995 1.113.560 795 1:1.439 422 1:2.638 370 1:3.009
1996-2016 9.156.789 4.236 1:2.161 3.761 1:2.435 399 1:22.949 76
Inicio-2016 14.595.780 6.517 1:2.239 5.669 1:2.583 769 1:18.980
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2.16. CLASIFICACION DE LOS CASOS DETECTADOS EN ESPANA 1996-2016

CASOS HIPOTIROIDISMO CONGENITO PERMANENTE
DETECTADOS 1996-2016

Casos =3761
795
376 12 18 388 41
< 5 < o
= 2 = E = 2 ol
= = < 5 o o g
d w o E C E 7y
e ¢ 2 - 3 %
s = & 2
o e =
T = s

CASOS HIPOTIROIDISMO CONGENITO TRANSITORIO
DETECTADOS 1996-2016

Casos=399
376
TRANSITORIO TIROIDES AUMENTADO

OTROS CASOS COMUNICADOS 1996-2016

Casos =76

I
HTT BP

Ademds, se detectaron 4 casos hipotiroidismo congénito central

Exitus OTROS FP2
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2.17. CASOS HC DETECTADOS EN ESPANA POR SEXO 1996-2016

CASOS HC DETECTADOS 1996-2016
POR SEXO
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3. HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)

Es la tercera enfermedad que se incorporé en 1987 en algunos PCN. Enfermedad NO incluida en la
cartera basica del SNS. En el Anexo Xl se recoge informacion ampliada en relacién con la HSC.

3.1. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD

La hiperplasia suprarrenal congénita debida al déficit de 21-alfa hidroxilasa provoca insuficiencia en la
produccién de cortisol y/o aldosterona, y debido al déficit se produce una excesiva produccién de
andrégenos.

3.2. OBIJETIVO DEL PROGRAMA

Detectar aquellos recién nacidos afectos de las formas cldsicas de hiperplasia suprarrenal congénita
con pérdida salina (SW) y simple virilizante (SV), lo antes posible (8-10 dias de vida) e iniciar
tratamiento lo antes posible (10-12 dias de vida) con el objetivo de evitar la pérdida salina y la
asignacion incorrecta de sexo.

3.3. MARCADOR Y PROCEDIMIENTO ANALITICO DEL CRIBADO

La 17-hidroxiprogesterona (170HP) es el marcador de eleccidn. Anterior al defecto enzimatico, la
enfermedad hace que se presenten niveles elevados o muy elevados lo que permite una deteccién
precoz de la HSC. El procedimiento analitico es un fluoroinmunoanalisis a tiempo retardado
(Delfia/AutoDelfia). La concentracion de 170HP obtenida se expresa en nmol/L de sangre impregnada
en papel. El nimero de casos falsos positivos (FP) para esta deteccion constituye un problema ala hora
de incluir esta enfermedad en sus programas si no se establecen puntos de corte adecuados. Es muy
importante obtener percentiles (P90, P95, P99, P99,5) de 170HP por semanas de gestacion (SG), peso
(en su defecto) y por sexo e incorporar dichos valores en el algoritmo de decision de la enfermedad.
De esta manera se consigue un nimero de casos FP similar al nimero de FP originados en la deteccidn
de otras enfermedades.

3.4. ANO DE INICIO DE LA DETECCION

En 1987, la Regidon de Murcia y Extremadura incorporan a su Programa de Cribado Neonatal la
deteccion precoz de hiperplasia suprarrenal congénita. Madrid en 1988 realiza su estudio piloto e
incorpora el programa en 1990.
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TABLA 3.4- ANO DE INICIO EN ESPANA DEL PROGRAMA DE DETECCION PRECOZ DE HSC

Laboratorio ~ .. | |Laboratorio U
Afo Inicio Afio Inicio - = — —
Cobertura Geogrdfica Cobertura Geogrdfica Laboratorio |Ano Inicio |Afio Finaliza
Alicante Pamplona Murcia 1987 1997
Alicante Navarra Badajoz 1988
Badajoz 1988 Santander Bilbao 1990 1992
Extremadura Cantabria Madrid 1990
Barcelona Santiago Baleares 1990 1992
Catalufia Galicia Talavera 1993
Palma 1990 Sevilla (H.V.M) Zaragoza (HCU) 1993 2011
Baleares Huelva, Cddiz, Cérdoba y Sevilla Provincia [|' Rioja 1993
Bilbao 1990 Sevilla (H.V.R.) Zaragoza (HMS) 2003
Pais Vasco Sevilla Capital y Ceuta Valladolid 2008
Granada Talavera 1993
Jaen, Almeria, Granada CastillanLa Mancha
La Laguna Valencia
Canarias Valencia y Castellon
Madrid 1990 Vallad?hd 2008
Comunidad de Madrid Castilla & Ledn
Malaga 1990 Zaragoza (H.M.S.) 2003
Mdlaga Huesca, Teruel, Zaragoza
Murcia 1987 Zaragoza (H.C.U.) 1993
Murcia y Melilla Zaragoza (1/4)
Oviedo Zaragoza 1993
Asturias [I- Rioja
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3.5. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS PARA LA DETECCION DE HSC

Los datos se presentan por aifo y en los 3 periodos descritos con anterioridad: 1. Inicio-1992; 2. 1993-1995 y 3. 1996-2016.

TABLA 3.5.1. RN ANALIZADOS DESDE EL INICIO HASTA 1992 TABLA 3.5.2. RN ANALIZADOS EN EL PERIODO 1993-1995

CCAA Laboratorio CCAA Laboratorio

Milaga 5.193 | 14.430 | 15.327 Malaga
ANDALUCIA Granada ANDALUCIA Granada

Sevilla HYM Sevilla HVYM

Sevilla HVR Sevilla HVR
ARAGON Zaragoza HMS ARAGON Zaragoza HMS

Zaragoza HCU Zaragoza HCU 2.074 | 4.019 | 1.898
ASTURIAS Oviedo ASTURIAS Oviedo
BALEARES Palma 2435 | 8.262 | 8.104 BALEARES Barcelona RETIRADA
CANARIAS La Laguna CANARIAS La Laguna
CANTABRIA Santander CANTABRIA Santander
CASTILLAy LEON Valladolid CASTILLAy LEON Valladolid
CASTILLATLA MANCHA [Talavera CASTILLATLA MANCHA Talavera 17.357 |16.808 | 16.557
CATALUNA Barcelona CATALUNA Barcelona
C.VALENCIANA Alicante C.VALENCIANA Alicante

Valencia Valencia
EXTREMADURA Badajoz 3.167 [12.591|12.116 | 13.640 | 12.043 EXTREMADURA Badajoz 12.394 [11.345 [10.580
GALICIA Santiago GALICIA Santiago
MADRID Madrid 28.475 10.978 | 48.920 | 50.555 MADRID Madrid 48.865 | 46.853 [46.437
MURCIA Murcia 14.919(17.581|18.664 | 15.938 | 13.929 | 14.455 MURCIA Murcia 13.427|13.396|13.443
NAVARRA Pamplona NAVARRA Pamplona
PAIS VASCO Bilbao 16.628 | 16.588 | 16.689 PAIS VASCO Bilbao RETIRADA
LA RIOJA Zaragoza HCU LA RIOJA Zaragoza HCU 2.049 1.962
CEUTA Sevilla HVR CEUTA Sevilla HVR
MELILLA Murcia MELILLA Murcia

ESPANA ESPANA
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TABLA 3.5.3. RN ANALIZADOS EN ESPANA PARA LA DETECCION DE HSC. PERIODO 1996-2016

CCAA Laboratorio
Malaga
ANDALUCIA Granada CERRADO
Sevilla HYM CERRADO
Sevilla HVR
ARAGON Zaragoza HMS 7.759 | 8.870 | 9.096 | 9.411 | 9.820 |10.551 | 9.949 | 9.936 | 12.767 | 12.073 | 11.749 | 11.613 | 11.298 | 10.932
Zaragoza HCU 1871 | 1.774 | 1.765 | 1.931 | 1.987 | 2.199 2.159 2.484 2.504 2516 2.567 3.012 3.297 3.072 2.991 CERRADO
ASTURIAS Oviedo | | | | [
BALEARES Barcelona RETIRADA DE SU CARTERA DE SERVICIOS
CANARIAS La Laguna 10.335
CANTABRIA Santander
CASTILLAy LEON Valladolid 21.041 | 20.182 | 20.202 | 19.584 | 18.854 | 17.522 | 17.523 | 17.146 | 16.348
CASTILLATLA MANCHA |Talavera 16.017 [15.895 |15.378 | 15.787 | 15.807 | 15.652 | 15.927 | 16.775 | 17.293 | 17.850 | 18.893 | 19.739 | 20.956 | 20.098 | 19.818 | 19.277 [ 18.071 | 16.766 | 15.924 | 15.680 | 15.335
CATALUNA Barcelona
C.VALENCIANA Alicant'e CERRADO
Valencia
EXTREMADURA Badajoz 10.914 (12.420| 9.598 | 9.675 | 9.750 | 9.480 10.840 9.553 9.650 9.612 9.806 9.857 |10.318 | 10.269 | 10.785 | 10.705 | 9.388 9.005 NC 8.933 8.696
GALICIA Santiago
MADRID Madrid 47.040 |49.863 |50.375 | 53.585 | 58.261 | 61.548 65.179 69.031 | 71.663 | 71.790 | 74.497 | 77.338 | 82.325 | 78.611 | 77.269 | 75.086 | 73.028 | 68.124 | 68.879 | 68.380 | 67.073
MURCIA Murcia 13.505 [12.160 RETIRADA DE SU CARTERA DE SERVICIOS
NAVARRA Pamplona I I I I I I I I I I I I I I I I I I
PAIS VASCO Bilbao RETIRADA DE SU CARTERA DE SERVICIOS
LA RIOJA Zaragoza HCU/HMS 2934 | 3.062 | 2.845 | 3.099 | 3.515
CEUTA Sevilla HVR
MELILLA Murcia
TOTAL
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La tabla 3.5.4 resume los RN analizados en los 3 periodos comentados anteriormente.

El nimero de recién nacidos analizados en Espafia para la deteccidn de HSC desde el inicio hasta el 31

de diciembre de 2016, ha sido de 3.087.022 recién nacidos.

TABLA 3.5.4. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS EN ESPANA POR ANO, ETAPA Y CC. AA.

- RN . ~ p
ANO ANALIZADOS RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR ANO RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR CC. AA.
RN ANALIZADOS PARA HSC EN ESPARA. RN ANALIZADOS EN ESPANA PARA HSC POR CCAA
PERIODO 1987-1992 1987-1992
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120000
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3.6. INDICADORES DE CALIDAD
3.6.1. COBERTURA DEL CRIBADO DE HSC EN ESPANA

La cobertura en los afios de inicio fue poco a poco aumentando, pero debido a que la deteccion de
esta enfermedad no esta incluida en todos los PCN espafioles la cobertura alcanza el 30% de los recién
nacidos en Espana.

FIGURA 3.6.1. COBERTURA DEL CRIBADO DE HSC EN ESPANA

N 1987 2002

COBERTURA HSC EN ESPANA 1987-2016 1988 2003

100% 1989 2004
90% 1990 2005
80% 1991 2006
70% 1992 2007
60% 1993 2008
50% 1994 2009
40% 1995 2010
30% 1996 2011
20% 1997 2012
10% 1998 2013
0% 1999 2014

1994
1995
2004
2005
2014
2015
2016

2015
2016

1987
1988
1989
1990
1991
1992
1993
1996
1997
1998
1999
2000
2001
2002
2003
2006
2007
2008
2009
2010
2011
2012
2013

2000
2001

En el Anexo XI se amplian los datos por afio y CC. AA.

96



HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)

3.6.2. EDAD DEL RECIEN NACIDO A LA TOMA DE MUESTRA (FN-FM). 1996-2016

Se solicitd la media, mediana, minimo y maximo, expresado en dias de vida, del intervalo de tiempo
transcurrido desde la fecha de nacimiento (FN) y la fecha de la toma de muestra (FM). Edad a la toma
de la muestra (FN-FM).

De los datos recogidos se obtiene el valor promedio del intervalo y los percentiles P50, P95 y P99 en
Espafia por afo y por CC. AA. y que se recoge a continuacion.

TABLA 3.6.2. EDAD (en dias de vida) A LA TOMA DE LA MUESTRA

FN-FM
EDAD A LA TOMA DE LA MUESTRA PARA HSC 1996-2016 EDAD A LA TOMA DE MUESTRA PARA HSC POR CCAA
1996-2016
m Media P50 P95 P99
10 m Media P50 P95 P99
10
8 8
6 6
4
4 P I
2 0
| | | Q§§Y (§$<§§b ﬁﬁgie QP‘fng $§9 évvv§$s‘c§$? 5§? & <§9 QC?A Q?\§§p €>P Qy
. & & [ydsvé& \?‘&?“é@?@«i&& & F
F &

1996
1997
1998
1999
2000
2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011
2012
2013
2014
2015
2016
Cﬂ)

FN-FM PARA HS FN-FM PARA HSC

(@]

1996 4,5 36 |66 69 ANDALUCIA

1997 4,5 34 |66 | 6,7 ARAGON 29 |3,0(33|46
1998 45 |34 |64 |64 ASTURIAS

1999 38 |32]|58]61 BALEARES

2000 38 (32|80 |84 CANARIAS

2001 46 |32 |74 |77 CANTABRIA

2002 39 [31]57]|5,7 CASTILLA Y LEON 40 (496369
2003 41 |32 65|68 CASTILLA-LAMANCHA | 5,3 |5,7|6,2| 6,4
2004 40 |3,0|66 |69 CATALUNA

2005 40 |29 |66 |69 C.VALENCIANA

2006 39 (286872 EXTREMADURA 60 |62|79|84
2007 38 |26 |63]| 64 GALICIA

2008 42 |3,0|69]|70 MADRID 25 (223436
2009 40 |3,0|64]|6,5 MURCIA 69 |69|70]|70
2010 44 |50|59]|6,0 NAVARRA

2011 3,9 38 (59|60 PAIS VASCO

2012 41 |41 |57|58 LARIOJA 2,7 1293436
2013 37 |35]|58] 60 CEUTA

2014 2,7 | 2145149 MELILLA 29 |3,0(33|46
2015 2,1 (2023|224

2016 20 (2020120
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3.6.3. INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE EXTRACCION Y LA ENTRADA EN
LABORATORIO (FM-FEL). 1996-2016

En esta etapa, se solicitd la media, mediana, minimo y maximo, expresado en dias de vida, del intervalo
de tiempo transcurrido desde la fecha de toma de muestra (FM) y la fecha de entrada en el laboratorio
(FEL). Dias empleados en el transporte de la muestra (FM-FEL).

De los datos recogidos se obtiene el valor promedio del intervalo y los percentiles P50, P95 y P99 en
Espafia por afo y por CC. AA. y que se recoge a continuacion.

TABLA 3.6.3 INTERVALO (en dias de vida) ENTRE LA FECHA DE LA TOMA Y SU LLEGADA AL LABORATORIO

FM-FEL
INTERVALO ENTRE LA TOMA DE MUESTRA Y ENTRADA EN EL INTERVALO ENTRE LA TOMA DE MUESTRA Y ENTRADA EN EL
LABORATORIO (FM-FEL): 1996-2016 LABORATORIO POR CCAA 1996-2016
W Media mP50 mP95 1 P99 m Media mP50 mp95 © p99
10 10
s 8
6
& 4
4 2 -
LEREECERRRER i |
2 évgé\?b&:@@vot\@@@vﬂygv@y@LOO\V-Q«\?\)?
P AT I FFFFT I FTFT ST ST @
0 W ™~ W OO =H N M T N W 0 DO = N M |<r |m |u:> \SQV‘ vw?‘) - &P‘;Q‘?f&\\;\? 04}\33;5‘6'& o ‘;V’QV\ N ¢
FM- FEL PARA HSC FM-FEL PARA HSC
1996 4,1 41 | 6,2 | 6,4 ANDALUCIA
1997 4,6 55|68 | 70 ARAGON 1,3 1,3 | 19 | 2,0
1998 3,9 46 | 58 | 6,0 ASTURIAS
1999 4,0 46 | 64 | 6,7 BALEARES
2000 4,0 46 | 75 | 7,9 CANARIAS
2001 4,0 45 | 61 | 63 CANTABRIA
2002 3,5 3,4 | 47 | 47 CASTILLAY LEON 3,9 38 | 54 |56
2003 4,0 35| 68 | 7,2 CASTILLA-LA MANCHA 4,4 4,6 | 57 |59
2004 4,7 47 | 7,4 | 7,6 CATALUNA
2005 4,6 48 | 74 | 7,9 C.VALENCIANA
2006 4,5 4,0 | 80 | 86 EXTREMADURA 5,4 6,2 | 80 | 8,6
2007 3,6 35|51 |51 GALICIA
2008 4,1 46 | 7,2 | 7,8 MADRID 4,7 4,7 | 51 |54
2009 4,4 44 170 | 75 MURCIA 6,2 62 | 64 | 64
2010 3,9 44 1 51|51 NAVARRA
2011 3,9 4,2 | 49 | 50 PAIS VASCO
2012 3,2 39 | 43 | 44 LA RIOJA 3,4 33 | 40 |42
2013 34 35 | 42 | 42 CEUTA
2014 2,9 3,0 | 40 | 42 MELILLA 13 1,3 | 19 |20
2015 2,6 3,0 | 40 | 4,2
2016 2,9 30| 48 | 50
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3.6.4. INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE ENTRADA EN LABORATORIO Y FECHA DE
OBTENCION DEL RESULTADO (FEL-FR). 1996-2016

En esta etapa, se solicitd la media, mediana, minimo y maximo, expresado en dias de vida, del intervalo
de tiempo transcurrido desde la fecha de entrada en el laboratorio (FEL) y la obtencidon del resultado
(FR). Dias que tarda el laboratorio en la obtencion del resultado (FEL-FR).

De los datos recogidos se obtiene el valor promedio del intervalo y los percentiles P50, P95 y P99 en
Espafia por afo y por CC. AA. y que se recoge a continuacion.

TABLA 3.6.4 TIEMPO TRANSCURRIDO ENTRE LA ENTRADA DE LA MUESTRA Y LA OBTENCION DEL RESULTADO

FEL-FR
INTERVALO ENTRE LA FECHA’DE ENTRADAEN EL LABORATORIO INTERVALO ENTRE LA FECHA DE ENTRADAEN EL LABORATORIO
(FEL) Y OBTENCION DEL RESULTADO (FR) (FEL) Y OBTENCION DEL RESULTADO (FR)
1996-2016 1996-2016
m Media mP50 mP95 © P99 m Media mP50 m P95 © P99
© 1
0 "
8 6
.
i A I | i | |
bt R | 2ossisnsssssigesss
LR R REEEEEEEREEEREEEREE &
FEL- FR PARA HIPERPLASIA SUPRARRENAL FEL-FR PARA HIPERPLASIA SUPRARRENAL
[ARo [meda [ pso [ eos [ peo | [cemn  [eda]esofpas]pos]
1996 2,8 3,0 3,5 3,5 ANDALUCIA
1997 2,2 2,4 2,9 3,0 ARAGON 24 (2330134
1998 3,8 2,6 8,4 9,5 ASTURIAS
1999 2,5 2,5 3,3 3,5 BALEARES
2000 2,5 2,3 4,7 4,9 CANARIAS
2001 2,2 2,3 2,6 2,6 CANTABRIA
2002 2,6 2,3 4,2 4,5 CASTILLAY LEON 7,7 | 7495|104
2003 2,7 3,0 3,5 3,5 CASTILLA-LA MANCHA | 2,2 |23 (3,0] 3,0
2004 2,7 2,3 4,3 4,5 CATALUNA
2005 3,0 2,3 5,4 5,9 C.VALENCIANA
2006 2,6 2,3 3,8 4,0 EXTREMADURA 39 (4016491
2007 2,4 2,6 2,8 2,8 GALICIA
2008 3,8 2,6 8,8 10,2 MADRID 1,4 [15(15] 15
2009 3,6 2,8 6,9 7,6 MURCIA 30 [30]30] 3,0
2010 3,6 2,6 6,7 7,3 NAVARRA
2011 3,8 3,5 6,5 6,8 PAIS VASCO
2012 3,3 3,0 6,1 6,9 LA RIOJA 2,7 [ 2834135
2013 2,5 2,0 5,8 6,8 CEUTA
2014 2,6 1,4 6,6 7,5 MELILLA
2015 2,7 2,0 6,3 7,4
2016 31 2,5 6,0 6,8
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3.6.5.

HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)

EDAD DEL RECIEN NACIDO A LA OBTENCION DEL RESULTADO (FN-FR) 1996-2016

La edad del recién nacido a la obtencion del resultado se recoge en la tabla 3.6.5, expresado como la
suma de los intervalos: (FN-FM) + (FM-FEL) + (FEL-FR) = FN-FR.

TABLA 3.6.5.TIEMPO TRANSCURRIDO ENTRE LA ENTRADA DE LA MUESTRA Y LA OBTENCION DEL RESULTADO

FN-FR
EDAD MEDIA DEL RN A LA OBTENCION DEL RESULTADO EDAD MEDIA DEL RN A LA OBTENCION DEL RESULTADO
(170HP) 1996-2016 (170HP) POR CCAA: 1996-2016
BFN-FM = FMFEL © FELFR WFN-FM WFM-FEL o FELFR
14 20
12 16
10 12
8 8
: “ -
a 0 | | | | |
5 »\)‘}v 60‘\ Q\;’ q‘s‘? K é}v &O(\ &v s}v \v@v Q@?‘ QOV qu él\v- Q‘_gr vf’db @v 6‘? \)\'\Y
. I I I I I I I I I I I I I I I I I | ] & F T T Te S e
W N RO O N MY MY N® QO o N MY W F T &
gy & yg8e888e888e8e8838cs888 88 &
A e A AN A NN NN NN NN 8 A

FN-FR PARA HIPERPLASIA SUPRARRENAL

1996 | 11,4 | 10,7 | 163 | 16,8
1997 | 11,3 | 11,3 | 162 | 16,6
1998 | 12,2 | 10,6 | 20,6 | 21,9
1999 | 10,3 | 10,3 | 155 | 163
2000 | 10,3 | 10,1 | 20,2 | 21,2
2001 | 10,8 | 10,0 | 16,0 | 16,6
2002 | 100 | 88 | 14,5 | 14,9
2003 | 10,8 | 9,7 | 168 | 17,5
2004 | 11,4 | 10,0 | 182 | 19,0
2005 | 11,6 | 10,0 | 19,4 | 20,7
2006 | 11,0 | 91 | 187 | 198
2007 | 9,9 87 | 141 | 143
2008 | 12,2 | 10,2 | 22,9 | 250
2009 | 12,0 | 102 | 203 | 21,6
2010 | 11,8 | 12,0 | 17,7 | 183
2011 | 11,6 | 11,5 | 172 | 17,8
2012 | 10,6 | 11,0 | 160 | 17,0
2013 | 95 90 | 157 | 16,9
2014 | 8.2 65 | 150 | 16,5
2015 | 7,4 70 | 12,6 | 14,0
2016 | 7,9 75 | 128 | 13,8

FN-FR PARA HIPERPLASIA SUPRARRENAL

ANDALUCIA
ARAGON
ASTURIAS
BALEARES
CANARIAS
CANTABRIA
CASTILLA Y LEON
CASTILLA-LA MANCHA
CATALURNA
C.VALENCIANA
EXTREMADURA
GALICIA
MADRID
MURCIA
NAVARRA

PAIS VASCO

LA RIOJA

CEUTA

MELILLA

6,6 6,6 8,2 10,0

15,6
11,9

16,1
12,6

21,1
14,9

22,8
15,3

15,3 | 16,4 | 22,3 | 26,1

8,6
16,1

8,4
16,1

10,0
16,4

10,5
16,4

88 | 90 |108 | 11,2
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HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)

3.7. CASOS DETECTADOS HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA
En este apartado se recogen los casos que fueron detectados por aquellos laboratorios que lo realizaban.

3.7.1. CASOS HSC DETECTADOS CON FORMAS CLASICAS EN EL PERIODO: INICIO-1995

CASOS HSC CON PERDIDA SALINA (SW). INICIO-1995 ‘ CASOS HSC SIMPLE VIRILIZANTE (SV). INICIO-1995
CASOS SW DETECTADQS EN ESPANA EN EL PERIODO CASOS SV DETECTADOS EN ESPANA EN EL PERIODO
INICIO-1995 INICIO-1985
14 8

12
10 6
5
8
4
6
3
4 2
2 ] :
. ; ] ]

INICIO-1992 1993 1994 1995 INICIO-1992 1993 1994 1995
RN ANALIZADOS CASQOS HSC-SW INCIDENCIA RN ANALIZADOS CASOS HSC-SV INCIDENCIA
671.091 23 1:29.178 671.091 9 1: 74.566

RN ANALIZADOS | CASOS HSC- (SW+SV) | INCIDENCIA
671.091 32 1:20.971
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3.7.2.

HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)

CASOS HSC DETECTADOS CON FORMAS CLASICAS EN EL PERIODO 1996-2016

3.7.2.1.CASOS HSC CON PERDIDA SALINA (SW)

CASOS HSC SW DETECTADOS EN ESPARNA 1996-2016 CASOS DETECTADOS HSC SW POR CCAA 1996-2016
10 60
2 50
8
. 40
6 30
5 20
il
5 10 I
, | o 1 | - -
SRS IR I S (RPN S %‘r\\r@\v‘r@\v«v\?
1 &LQ@O\)@&@‘@%\&\\D»‘)& < @ S -.\VS&A & @
, I I I l v\@‘ & & S &i «\V\}\y@* Lé;‘;é‘ ﬁ“’@ P <~
L2
O N PO L DD D > IR - SR R VR S S o A
ICARC C HRC A A S F PSS "PN’ B &
PROCEDIMIENTO ANALITICO 170HP RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS HSC-SW INCIDENCIA
FLUOROINMUNOENSAYO A TIEMPO RETARDADO 2.415.931 82 1. 29.462
NIVELES DE 170HP (nmol/L sangre) EN CASOS HSC SW DISTRIBUCION DE NIVELES 170HP (nmol/L sangre) EN CASOS HSC-SW
1200 30
.
1000 - 25
®
800 . . . 20
. - ® »
[ ] LY 1] 15
600 uy . e« ® . ® .
b ®e .o *Jl"%
40 | g—gg—® . . o , * 10
) LA ] o | B o g .
[ ] L] P L ] ) 5
200 . @ . o, o9
.. ° . ° $Ceq o — -
0 (223,9, 413,9] (603,9, 793,9] (983,9, 1173,9]
0 10 20 30 40 50 60 70 80 90 [33,9, 223,9] (413,9, 603,9] (793,89, 983,9]
CASQOS HSC SW CASOS MEDIA P50 P95 P99 MINIMO MAXIMO
170HP (nmol/L) sangre 82 427 412,5 785 1.026 33,9 1.080
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HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)

3.7.2.2.CASOS HSC SIMPLE VIRILIZANTE (SV)

CASOS HSC SV DETECTADOS EN ESPARA 1996-2016 CASOS DETECTADOS HSC-SV POR CCAA 1996-2016
10 12
9
10
8
7 8
6 6
5
4
A
3 2 I
1 H | | | ° '
1 F P FFFFEE S E @ F &
. o | | | SPTESESSIEELSS
a2 & g8z gL LELEZTT S U D T LS I ¢
2 2 3 2 2R R RS /R S8R/ IR A o
PROCEDIMIENTO ANALITICO 170HP RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS HSC-SV INCIDENCIA
FLUOROINMUNOENSAYO A TIEMPO RETARDADO 2.415.931 22 1: 109.815
NIVELES DE 170HP (nmol/Lsangre) EN CASOS HSC-5V DISTRIBUCION DE NIVELES 170HP EN CASOS HSC-SV
1200 20
[ ]
1000
800
[ ]
600
400 L
o [ ]
200 °
: ! I
L% o0 “ee%e_, L uE —
S 10 15 20 a5 [11,4, 351,4] (351,4, 691,4] (691,4,1031,4] (1031,4, 1371,4]
CASOS HSC SW CASOS MEDIA P50 P95 P99 MINIMO MAXIMO
170HP (nmol/L) sangre 22 179 74 651 | 1.016 11,5 1.110
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HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)

3.7.3. EDAD A LA DETECCION DE CASOS HSC-SW. PERIODO: 1996-2016

40
35
30
25
20
15

0

CASOS HSC- SW | Afo [ e [ pso | pos | pos |
) . 1996 | 13,5 13,51 18,5 | 18,9
EDAD A LA DETECCION DE CASOS HSC-SW EN ESPARA 1997 158 | 130320368
1996-2016
1998 | 12,0 12,01 12,0 12,0
B Media mP50 mP95 © P99 1999 | 5,4 3,0 | 12,2 ] 13,6
2000 10,3 10,0 | 12,7 | 12,9
2001 8,0 85 | 98 | 10,0
2002 9,0 90 | 99 | 10,0
2003 9,0 90 | 99 | 10,0
2004 7,8 80 | 99 |10,0
2005 6,0 6,0 | 60 | 6,0
2006 2,0 20| 20 | 20
R R bl | e mars
£ 3882 EEg8c:es8eezzg¢z¢8¢ 2008) 84 |80 136147
- - - = o~ o~ o~ o~ o~ o~ o~ ~N o~ o~ o~ o~ (o] o~ o~ o~ o~ 2009 6’5 6'5 7'9 8'0
2010| 10,8 7,5 | 258|300
., 2011 8,8 90 (13,0 13,8
Edad Deteccidn
2012 6,3 6,0 8,7 8,9
HSC-SW

N 2013 6,7 6,5 | 10,5 10,9

0,
_ 52 D0k 2014 5,0 50 | 50| 5,0
Media 9,4 2015 80 | 70 | 132|146
P50 8,0 2016 | 22,3 | 245 31,0]31,0

P95 19,0

P99 32,3

Responde el 100% de los casos

3.7.4. EDAD A LA DETECCION DE CASOS HSC-SV. PERIODO: 1996-2016

40
35
30
25
20
15
10

5]

0

CASOS HSC-SV

0] | 2 |

EDAD A LA DETECCION DE CASOS HSC SV EN ESPANA 1996 10,0 10,0 10,0 10,0
1996-2016 1997
mMedia ®WP50 =P95 P99 1998 | 9,5 95 | 11,8 | 12,0
1999 | 10,0 | 100 | 11,6 | 12,0
2000 | 250 | 250 | 259 | 26,0
2001
2002| 87 | 80 | 98 | 100
2003
2004 60 | 60 | 60 | 60
2005 | 14,0 | 14,0 | 140 | 140
el 1
2007| NC | NC | NC | NC
e Hh 23 8 932 83233299330y
2 2 T T 2R 8888 A AAaa’kaaaaa 2008 | 10,0 10,0 | 10,0 | 10,0
— 2009 | 10,0 | 10,0 | 10,0 | 10,0
Edad Deteccion
2010
HSC-SV
2011 90 | 9,0 | 11,7 | 11,9
N 21 (95.5%)
g 2012 | 150 | 150 | 150 | 150
edla
12,7 2013
P50 10,0 ~ola
P95 26,0 2015 | 203 | 140 | 365 | 38,5
P99 36,4 2016 70 | 70 | 70 | 7,0

Responde el 95,5% de los casos
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3.7.5. RESUMEN DE CASOS CON FORMAS CLASICAS (SW+ SV) DE HSC. PERIODO INICIO-2016
HSC-PIERDE SAL (SW) HSC-SIMPLE VIRILIZANTE (SV)

ANO RN CASOS INCIDENCIA RN CASOS INCIDENCIA
ANALIZADOS ANALIZADOS

1987 14.919 14.919

1988 49.223 49.223

1989 31.255 31.255

1990 63.288 63.288

1991 115.769 115.769

1992 117.173 117.173

INICIO-1992 391.627 12 1:32.636 391.627 7 1:55.947

ANO RN CASOS INCIDENCIA RN CASOS INCIDENCIA
ANALIZADOS ANALIZADOS

1993 94.092 4 94.092 0

1994 92.421 92.421 1

1995 92.839 92.839 1

1993-1995 279.464 11 1: 25.406 279.464 2 1:139.732

ANO RN CASOS INCIDENCIA RN CASOS INCIDENCIA
ANALIZADOS ANALIZADOS

1996 91.268 2 91.268 1

1997 94.218 6 94.218

1998 79.246 1 79.246

1999 93.502 5 93.502

2000 88.075 3 88.075 2

2001 91.201 6 91.201

2002 96.637 2 96.637 3

2003 108.456 4 108.456

2004 112914 4 112.914 1

2005 113.926 2 113.926 1

2006 118.019 1 118.019

2007 122.865 4 122.865 1

2008 152.003 5 152.003 1

2009 145.580 4 145.580 1

2010 144.424 6 144.424

2011 140.615 6 140.615 2

2012 134.645 3 134.645

2013 126.118 6 126.118

2014 116.874 1 116.874

2015 124.246 7 124.246 3

2016 121.099 4 121.099

1996-2016 2.415.931 82 1:29.462 2.415.931 22 1:246.179
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HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)

106

ANO RN ANALIZADOS CASOS INCIDENCIA RN ANALIZADOS CASOS INCIDENCIA
INICIO-1992 391.627 12 1:32.636 391.627 7 1: 55.947
1993-1995 279.464 11 1: 25.406 279.464 2 1:139.732
1996-2016 2.415.931 82 1:29.462 2.415.931 22 1:109.815
INICIO-2016 3.087.022 105 1:29.400 3.087.022 31 1. 99.581

FORMAS CLASICAS
CASOS (SW + SV) 136
INCIDENCIA (SW +SV) | 1: 22.699
%SW 77,2%
%SV 22,7%




3.7.6. CASOS DETECTADOS SIN CLASIFICAR EN EL PERIODO 1996-2016

HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)

12

10

CASOS HSC COMUNICADOS SIN CLASIFICAR 1996-2016

12

10

CASOS HSC COMUNICADQOS SIN CLASIFICAR 1996-2016

W ok~ 0 0 9O o o M s W i~ 0 O A N Mmoo WO O M~ N2 o N Mm Y w8 e o N M T N W
2 85 8888888888z gss8s8¢g¢c s F 88 8 8888888883833 8828 ¢g 8
N = =" o AN AN AN AN AN AN N NN N AN NN N N NN = e e = NN AN N AN AN N AN NN NN AN NN NN
PROCEDIMIENTO ANALITICO 170HP RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS HSC SIN CLASIFICAR INCIDENCIA
FLUOROINMUNOENSAYO A TIEMPO RETARDADO 2.415.931 35 1: 69.026
NIVELES DE 170HP EN LOS CASOS COMUNICADOS DISTRIBUCION DE NIVELES DE 170HP EN LOS CASOS
SIN CLASIFICAR COMUNICADOS SIN CLASIFICAR
900 30
800
25
700
600 20
500
15
400
300 10
200
5
100
0 0
0 5 10 15 20 25 30 35 40 [14, 164] (164, 314] (314, 464] (464, 614] (614, 764] (764,914]
CASOS HSC SW CASOS MEDIA P50 P95 P99 MINIMO MAXIMO
170HP (nmol/L) sangre 35 96 42 290 630 14 765
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HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)

3.7.7. CASOS DETECTADOS CON FORMAS TRANSITORIAS EN EL PERIODO 1996-2016

25

22

19

16

13

10

CASOS TRANSITORIOS DETECTADOS EN ESPANA 1996-2016

1996
1997
1998
1999
2000
2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011
2012
2013
2014
2015
2016

120

CASOS TRANSITORIOS DETECTADOS POR CCAA 1996-2016

100
80
60
40
20
0
s 2 <3 & \a 2 \n \al \al \al L \al ?‘
F P \‘?%@3%\ FIF T FFFE AV“&?A‘;’ S
F TSI F O *
S > &

PROCEDIMIENTO ANALITICO 170HP RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS HSC TRANSITORIA INCIDENCIA
FLUOROINMUNOENSAYO A TIEMPO RETARDADO 2.415.931 103 1: 23.456
NIVELES DE 170HP (nmol/L sangre) EN CASQS DISTRIBUCION DE NIVELES 170HP EN CASOS TRANSITORIOS
TRANSITORIOS 60
120
50
100
40
80
30
60
20
40
10
20
0
0 (30,5, 45,5] (60,5, 75,51 (90,5, 105,5]
0 20 40 60 80 100 120 [15,5,30,5] (45,5, 60,5] (75,5, 90,5] (105,5, 120,5]
. PUNTO DE CORTE PARA RN A TERMINO = 15 nmol/L sangre
CASOS HSC SW CASOS | MEDIA | P50 | P95 | P99 | MINIMO | MAXIMO
170HP (nmol/L) sangre 103 36 31 79 93 15,5 106
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3.7.8.

HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)

EDAD A LA DETECCION DE CASOS SIN CLASIFICAR. PERIODO 1996-2016

CASOS SIN CLASIFICAR

EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS SIN CLASIFICAR 1996
1996-2016 1997
B Media mP50 =P95 © P99 1998
1999 | 31,0 | 31,0 31,0 | 31,0
o 2000| 22,0 | 11,0 | 43,4 | 46,3
40 2001 | 10,0 | 10,0 | 10,0 | 10,0
ig 2002
os 2003 | 11,0 | 11,0 | 11,0 | 11,0
20 2004
ig 2005
5 | | | I | | I I | | 2006 | 18,0 | 18,0 | 18,0 | 18,0
0 W M MO N M T N W R 0O O o N M T NN W0 2007 15,0 o b L
G589 GEEE5E582885E582 58 |[oo08 80 [80]89] 00
2009 8,9 7,0 | 16,4 | 19,3
Edad Deteccion 2010| 9,0 90 | 90 | 90
CASOS SIN CLASIFICAR 2011| 85 80 | 12,7 | 13,7
N 34 (97%) 2012 6,0 6,0 6,9 7,0
Media 11,1 2013 | 150 | 15,0 | 18,6 | 18,9
P50 8,0 2014 5,5 5,5 6,0 6,0
P95 23,8 2015
P99 41,7 2016
Responden el 97% de los casos
3.7.9. EDAD A LA DETECCION DE CASOS TRANSITORIOS. PERIODO 1996-2016

50
45
40
35
30
25
20
15
10

1996
1997
1998
1999
2000

CASO

S TRANSITORIOS

EDAD A LA DETECCION DE CASOS TRANSITORIOS EN ESPARA

H Me

1996-2016

dia mP50 =P95 © P99

= o 0 < v WO ~ o o O
S 88888 88 8 8
o~ o~ o~ o~ (o] o~ o~ (o] o~ o~
Edad Deteccion
CASOS TRANSITORIOS
N 103 (100%)
Media 21,6
P50 21,0
P95 35,0
P99 36,0
Responden el 100% de los casos

2011
2012
2013
2014

2015
2016

1996

1997

1998

1999

2000 | 34,0 | 34,0 | 34,0 | 34,0
2001 | 26,5 | 26,55 | 27,9 | 28,0
2002 | 29,0 | 29,0 | 29,0 | 29,0
2003 | 26,5 | 26,5 | 27,9 | 28,0
2004 | 7,0 70 {70 | 7,0
2005 | 16,0 | 16,0 | 15,0 | 19,0
2006 | 15,8 | 145 | 21,5 21,9
2007 | 23,6 | 28,0 | 31,8 | 32,0
2008 | 22,5 | 22,0 | 348 | 35,0
2009 | 22,7 | 22,0 | 32,8 | 33,8
2010 | 21,0 | 21,0 | 21,0 | 21,0
2011 | 13,7 8,0 | 24,2 | 25,6
2012 | 19,0 | 20,0 | 28,2 | 28,8
2013 | 23,3 | 235 27,0 | 27,0
2014 | 22,8 | 22,0 | 30,0 | 30,0
2015 | 17,3 | 17,5| 243 | 249
2016 | 28,2 | 29,0 | 36,0 | 39,9

109




HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)

3.7.10. RESUMEN CASOS DETECTADOS

HSC
ANO RN ANALIZADOS CASOS SW SV Sin clasificar Transitorios Otros
1987 14.919
1988 49.223
1989 31.255
1990 63.288
1991 115.769
1992 117.173

INICIO-1992 391.627 21 12 7 2 - -
ANO RN ANALIZADOS CASOS SW SV Sin clasificar Transitorios Otros
1993 94.092 8 4 0 2 1 1
1994 92.421 5 2 1 2 - -
1995 92.839 9 5 1 - 3 -

1993-1995 279.464 22 11 2 4 4 1
ANO RN ANALIZADOS CASOS SW SV Sin clasificar Transitorios Otros
1996 91.268 3 2 1
1997 94.218 7 6 1!
1998 79.246 3 1
1999 93.502 9 5 1 1!
2000 88.075 9 3 3 1
2001 91.201 9 6 1 2
2002 96.637 6 2 3 1
2003 108.456 9 4 1 4
2004 112.914 7 4 1 1
2005 113.926 16 2 10 32
2006 118.019 8 1 1 6
2007 122.865 15 4 1 5 43
2008 152.003 14 5 2 6
2009 145.580 15 4 7 3
2010 144.424 10 6 1 1
2011 140.615 21 6 2 10 3
2012 134.645 21 3 2 17
2013 126.118 12 6 4
2014 116.874 15 1 12
2015 124.246 14 7 3 4
2016 121.099 28 4 1 23

1996-2016 2.415.931 251 82 22 35 103 9
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HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)

HSC
ANO RN ANALIZADOS CASOS Sin clasificar | Transitorios
INICIO-1992 391.627 21 12 | 7 2 - -
1993-1995 279.464 22 11 | 2 4 4 1
1996-2016 2.415.931 251 82 | 22 35 103
INICIO-2016 3.087.022 294 S 41 107

CASOS HSC DETECTADOS EN ESPANA INICIO-2016

107

41

PIERDE SAL VIRILIZANTE SIN CLASIFICAR  TRANSITORIAS OTRAS
SIMPLE
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4. FIBROSIS QUISTICA (FQ)

La deteccion de FQ se inicid en 1999. En la actualidad esta enfermedad esta incluida en la cartera
comun de servicios del SNS. En el Anexo Xll se recoge informacién ampliada en relacién con la FQ.

4.1. DESCRIPCION

Enfermedad multisistémica producida por la alteracion funcional de la proteina CFTR que actua en el
canal del ion cloro. La modificacidn de la proteina provoca la alteracion del canal idbnico de membrana.
Autosémica recesiva. Afecta a la funcidon pulmonar y pancreatica con una elevada morbilidad y
mortalidad. Las infecciones de repeticion y el estado de malnutricién aumentan la morbilidad en estos
pacientes.

4.2. OBJETIVO DEL PROGRAMA

Detectar aquellos recién nacidos con FQ e iniciar el tratamiento lo antes posible para evitar infecciones
respiratorias, mejorar el estado nutricional y el pronéstico de la enfermedad.

4.3. MARCADOR Y PROCEDIMIENTO ANALITICO

El marcador de eleccidn es el tripsindgeno o tripsina inmunoreactiva (TIR) en sangre seca impregnada
en papel. La medicién de la TIR se realiza mediante fluoroinmunoensayo a tiempo retardado. Los
niveles de TIR se expresan en ng/dL de sangre.

La implantacion del cribado de FQ se ha llevado a cabo mediante varias estrategias, que en el momento
de incluir esta enfermedad en los PCN quedan definidas por cada CC. AA.

La deteccion se lleva a cabo por medicidon de la TIR como marcador bioguimico. Si el resultado obtenido
es superior a los valores de referencia marcados por el laboratorio (punto de corte y percentil), se
realizard una de las estrategias indicadas a continuacion:

1. Medicion de Tripsina inmunoreactiva (Tripsindgeno) y estudio molecular del gen CFTR de la FQ.

2. Medicidn de Tripsina inmunoreactiva (Tripsindgeno) y test del sudor.

3. Medicidn de Tripsina inmunoreactiva (Tripsindgeno); solicitar 2 muestra en 32 semana de vida.
4.4. ANO DE INICIO

En 1999, la Comunidad de Castilla y Ledn incorpora a su programa de cribado neonatal la deteccidn
precoz de la fibrosis quistica. Ese mismo afio Catalufia inicia el estudio piloto para la deteccién de
fibrosis quistica que posteriormente quedd incorporado a su cartera de servicios. El afio de
incorporacién del cribado de FQ en cada CC. AA. se recoge en la tabla 4.4.1
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FIBROSIS QUISTICA (FQ)

CCAA Laboratorio . Laboratorio L
Afio Inicio CCAA Afio Inicio
Cobertura Geogrdfica Cobertura Geogrdfica Laboratorio |Aﬁo Inicio
ANDALUCIA Mélaga 2011 C. VALENCIANA  |Alicante 2012 Valladolid 1999
Mdlaga Alicante Barcelona 1999
Sevilla (HVR) 2011 Valencia 2012 Santiago 2003
Sevilla Capital y Ceuta Valencia y Castellon Badajoz 2003
ARAGON Zaragoza (HMS) 2008 EXTREMADURA  |Badajoz ene-03 La Rioja (Zaragoza) 2006
Huesca, Teruel, Zaragoza Extremadura Zaragoza (H.C.U.) 2006
Zaragoza (HCU) 2006 GALICIA Santiago 2003 Murcia 2007
Zaragoza (1/4) Galicia Zaragoza (H.M.S.) 2008
ASTURIAS Oviedo 2016 MADRID Madrid jul-09 Madrid 2009
Asturias Comunidad de Madrid La Laguna 2009
BALEARES Barcelona abr-99 MURCIA (Region) |Murcia 2007 Bilbao 2010
Baleares Murcia y Melilla Malaga 2011
CANARIAS La Laguna 2009 NAVARRA (CF)  |Pamplona 2016 Sevilla (H.V.R.) 2011
Canarias Navarra Valencia 2012
CANTABRIA Santander 2012 PAIS VASCO Bilbao feb-10 Santander 2012
Cantabria Pais Vasco Alicante 2012
CASTILLAy LEON Valladolid ene-99 RIOJA (LA) Zaragoza (H.C.U.) 2006 Talavera 2015
Castilla & Leén [I- Rioja Pamplona 2016
CASTILLA-LA MANCHA |Talavera 2015 CEUTA Sevilla (HVR) 2011 Oviedo 2016
CastillanLa Mancha
CATALUNA Barcelona abr-99 MELILLA Murcia 2007
Catalufia
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4.5. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS PARA LA DETECCION DE FIBROSIS QUISTICA (FQ). INICIO (1999)-2016
CCAA Laboratorio 1999 | 2000 | 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016
ANDALUCIA Malaga 22.465 | 40.450 | 37.830 | 38.281 | 37.720 | 36.956
Sevilla HVR 34.285 | 47.999 | 45.444 | 45.859 | 44.293 | 42.405
ARAGON Zaragoza HMS 7.382 | 9.949 | 9936 |12.767 | 12.073 | 11.749 | 11.613 | 11.298 | 10.932
Zaragoza HCU 2.058 | 3.012 | 3.297 | 3.072 | 2.991
ASTURIAS Oviedo 6.436
BALEARES Barcelona/Palma | 1.270 | 9.423 | 9.458 |10.426| 10.258 | 10.378 | 9.677 | 11.547 | 11.852 | 12.665 | 11.922 | 11.868 | 11.204 | 10.964 | 10.480 | 10.615 | 10.531 | 10.514
CANARIAS La Laguna 19.169 | 18.448 | 17.832 | 17.892 | 15.941 | 16.496 | 16.921 | 16.178
CANTABRIA Santander 4931 | 4680 | 4470 | 4306 | 4.217
CASTILLAy LEON Valladolid 17.128(17.698(17.377(17.844| 18.395 | 18.715 | 19.049 | 19.445 | 19.887 | 21.041 | 20.182 | 20.202 | 19.584 | 18.854 | 17.522 | 17.523 [ 17.146 | 16.348
CASTILLATLA MANCHA |Talavera 15.680 | 15.335
CATALUNA Barcelona 19.027|65.449 (65.280|69.031 | 73.934 | 77.135 | 83.440 | 82.438 | 85.837 | 90.178 | 85.933 | 84.956 | 82.344 | 78.034 | 72.794 | 71.887 | 71.136 | 69.361
C.VALENCIANA Alicante 14582 | 16.001 | 6.874
Valencia 26.064 | 28.362 | 38.014 | 43.495 | 42.193
EXTREMADURA Badajoz 1.501 9.553 | 9.650 | 9.612 | 9.806 | 9.857 |[10.318 | 10.269 | 10.785 | 10.705 | 9.388 | 9.005 NC 8.933 | 8.696
GALICIA Santiago 19.550 | 20.420 | 20.982 | 21.270 | 21.646 | 23.106 | 22.523 | 22.031 | 21.588 | 21.071 | 19.713 | 19.613 | 19.383 | 19.025
MADRID Madrid 38.194 | 77.269 | 75.876 | 73.028 | 68.124 | 68.879 | 68.380 | 67.073
MURCIA Murcia 15522 | 19.487 | 18.485 | 17.830 [ 17.390 | 16.594 | 15.946 | 16.240 | 16.257 | 16.075
NAVARRA Pamplona
PAIS VASCO Bilbao 18.101 | 21.638 | 21.044 | 19.489 | 19.749 | 19.210 | 18.563
LA RIOJA Zaragoza HCU 2279 | 3.099 | 3515 | 3.399 | 3423 | 3.196 | 3.231 | 2952 | 2.935 [ 2.809 | 2.715
CEUTA Sevilla HVR 1.128
MELILLA Murcia 934 | 1.336 | 1.325 | 1.383 | 1.379 | 1.340 | 1.410 | 1562 | 1.456 [ 1.005
TOTAL 37.425]92.570|93.616 (97.301|131.690|136.298 [ 142.760 [ 148.843 | 171.646 | 192.325 | 244.422 | 299.223 [ 352.253 | 417.539 | 397.442 | 390.610 [ 408.954 | 405.155
RN ANALIZADOS PARA FQ EN ESPARNA: INICIO-2016 RN ANALIZADOS PARA FQ POR CCAA: INICIO-2016
450000 1400000
400000 1200000
350000 1999'2016 1000000
300000 2800000
250000 RN ANALIZADOS PARA FQ 00000
200000 4. 160.072 400000
150000 200000
100000 0
sooog o o ;@; @‘&ﬁiﬁiﬁi ;»‘\“: :ﬁ‘i;i: ;:ii;g\‘i golp“i@ i;ﬁ & 'f;‘%
FEFFLFFLL LSS I T 104 °
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FIBROSIS QUISTICA (FQ)

4.6. INDICADORES DE CALIDAD
4.6.1. COBERTURA DEL CRIBADO DE FQ EN ESPANA

Desde el afo de inicio de la deteccion de FQ en Espafia, la cobertura fue aumentado poco a poco ya
gue hasta 2008 solo se realizaba en 7 laboratorios y alcanzaba una cobertura del 37,1% de los recién
nacidos en Espana.

A partir de 2008 se comienza a incluir en los distintos programas la deteccién de FQ aumentando la
cobertura en 2013 hasta el 93,64%. Con la publicacion de la Orden SSI/2065/2014, la FQ se incluye en
la cartera comun de servicios del SNS, alcanzando en 2016 una cobertura del 100% de los recién
nacidos en Espaia.

COBERTURA EN ESPANA PARA FQ: INICIO-2016

100%
80%

60%

40%

20%

0%

1999
2000
2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011
2012
2013
2014
2015
2016

El porcentaje de la cobertura de la enfermedad se obtiene utilizando como denominador el nimero
de RN publicado por el Instituto Nacional de Estadistica. El porcentaje anual de cobertura superior al
100% se debe a movimientos de poblacién migrante no censada.

En el Anexo Xll se amplian los datos por afio y CC. AA.
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FIBROSIS QUISTICA (FQ)

4.6.2. EDAD DEL RECIEN NACIDO A LA TOMA DE MUESTRA (FN-FM). 1999-2016

Se solicité la media, mediana, minimo y maximo, expresado en dias de vida, del intervalo de tiempo
transcurrido desde la fecha de nacimiento (FN) y la fecha de la toma de muestra (FM). Edad a la toma
de la muestra (FN-FM).

De los datos recogidos se obtiene el valor promedio del intervalo y los percentiles P50, P95 y P99 en
Espafia por afo y por CC. AA. y que se recoge a continuacion.

FN-FM
EDADA LA TOMA DE MUESTRA (FN-FM) EN ESPANA 1999-2016 EDAD A LA TOMA DE MUESTRA (FN-FM) POR CCAA 1999-2016
mVedia WP50 mP95 & P99 mMedia MP50 MP95 P99
l(; 1(;
8 ]
; :
5 At
4 2
| HHT | ettt vl
; I L I | L \@K@$°%&L£L§§§&§@«:@if & & &g o Rt "
FN-FM PARA FQ FN-FM PARA FQ
3 [ccan wedia[pso]pss | poo |
1999 | 4,8 5,5 ANDALUCIA 31 304040
2000 | 4,8 |40 |53 |54 ARAGON 28 2739|438
2001 50 | 45|74 |77 ASTURIAS 2,0 | 20120/ 20
2002 | 43 |43 |54 55 BALEARES 37 | 415455
2003 | 45 |43 |64 |68 CANARIAS 45 |50(53]54
2004 | 46 |44 |66 |69 CANTABRIA 25 201371309
2005 | 43 | 41|65 |69 CASTILLA Y LEON 42 40|57 67
2006 | 40 |40 |65 |71 CASTILLA-LAMANCHA | 2,0 | 20|20 20
2007 | 3,4 [32|50]|56 CATALURA 28 |28]33]35
2008 | 3,6 [30]69]|70 C.VALENCIANA 25 |22(33] 34
2009 | 3,7 [30]58]|64 EXTREMADURA 58 637577
2010 | 3,7 |37 |54]|56 GALICIA 38 (384748
2011 | 3,3 |28 |52 |54 MADRID 21 (212222
2012 | 3,4 [30]53]|54 MURCIA 31 (304444
2013 | 3,0 [30/53]509 NAVARRA
2014 | 2,6 | 24|40 | 40 PAIS VASCO 2,0 2020/ 20
2015 | 2,4 |21 |35]309 LA RIOJA 23 [23|28]30
2016 24 2014040 CEUTA 40 40|40 40
MELILLA 3,8 401401 4,0
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FIBROSIS QUISTICA (FQ)

4.6.3. INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE EXTRACCION Y LA ENTRADA EN
LABORATORIO (FM-FEL). 1999-2016

En esta etapa, se solicitd la media, mediana, minimo y maximo, expresado en dias de vida, del intervalo
de tiempo transcurrido desde la fecha de toma de muestra (FM) y la fecha de entrada en el laboratorio
(FEL). Dias empleados en el transporte de la muestra (FM-FEL).

De los datos recogidos se obtiene el valor promedio del intervalo y los percentiles P50, P95 y P99 en
Espafia por afio y por CC.AA. y que se recoge a continuacion.

FM-FEL
INTERVALO DE DE TIEMPO (DfAS) ENTRE FECHA MUESTRA (FM) Y INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE EXTRACCIONY
FECHA ENTRADA LABORATORIO (FEL) 1999-2016 FECHA ENTRADA EN LABORATORIO POR CCAA 1999-2016
B Media WP50 EP9 P99 W Media WP50 mP95 m P99
10 19
: 2
6 5
i “ : | i I ||
é g& @(’i{j i’ o }@v;& iiy } i\; :&&&: &v & @9@ o; :?b \vL x:@ &
LT L TS LS O e ¢
FM- FEL FM-FEL
ESEREEE BN
1999 5,7 5,8 6,7 6,8 ANDALUCIA 3,6 40140 4,0
2000 5,7 52 | 66 | 68 ARAGON 1,3 1,2 (201 20
2001 5,7 5,7 7,3 7,5 ASTURIAS 1,0 1,01 101 1,0
2002 5,0 5,0 6,0 6,1 BALEARES 4,5 49 16,7 | 6,7
2003 5,5 5,3 7,1 7,3 CANARIAS 5,4 601]65]| 65
2004 6,0 6,3 | 75 | 7,7 CANTABRIA 2,4 2,036 39
2005 6,9 6,8 | 94 | 96 CASTILLA Y LEON 44 |40 16,0 60
2006 5,4 5,7 8,2 8,7 CASTILLA-LA MANCHA 3,0 3,030 30
2007 4,4 4,5 6,3 6,4 CATALUNA 5,9 59178193
2008 4,3 46 | 7,0 | 7,7 C.VALENCIANA 2,6 2,240 | 44
2009 4,6 48 | 7,1 | 7,5 EXTREMADURA 5,3 54183]| 87
2010 4,7 4,7 6,8 7,0 GALICIA 4,4 4,4 1521 5,3
2011 4,3 4,3 6,2 6,3 MADRID 4,5 4,4 1501 5,0
2012 3,7 40 | 59 | 60 MURCIA 3,7 [30]62]6,3
2013 3,5 35153 |59 NAVARRA
2014 3,5 3,1 6,6 7,7 PAIS VASCO 19 2,0 (20| 20
2015 3,1 3,0 5,0 7,4 LA RIOJA 3,5 3,6 401 4,0
2016 3,1 30| 53 |75 CEUTA 50 [50]|50]5,0
MELILLA 70 [70]80]| 80
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FIBROSIS QUISTICA (FQ)

4.6.4. INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE ENTRADA EN LABORATORIO Y FECHA DE

OBTENCION DEL RESULTADO (FEL-FR). 1999-2016

A partir del afio 2002, se incluyd también, para FQ, el intervalo de tiempo que los laboratorios tardan
en obtener el resultado y se solicitaba la media, mediana, minimo y maximo, expresado en dias de
vida, de los intervalos obtenidos desde la fecha de entrada en el laboratorio (FEL) y la obtencién del
resultado (FR). Dias que tarda el laboratorio en la obtencidn del resultado (FEL-FR).

De los datos recogidos se obtiene el valor promedio del intervalo y los percentiles P50, P95 y P99 en
Espafia por afio y por CC.AA. y que se recoge a continuacion.

FEL-FR
INTERVALO DE DE TIEMPO ENTRE LA FECHADE ENTRADAEN INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE ENTRADAEN
LABORATORIO (FEL;;;:_(;';?ﬁDE RESULTADO (FR) LABORATOR|OP(OF:L():2:ZC1|;:9[-)2EOR1E65ULTADO (FR)
wiecia b0 mpos 5 wiesis mps0 oo pos
20 20
. 5
0
10 5
. o Mimll w Bl w n || 1101 -y S 1] [
: e rnrrirnen FEEIEI S SIS EI LSS
LTI TS LSS o :
FEL- FR PARA TIR FEL-FR PARA TIR
ARO | Media | PS50 | P95 | P99 CC. AA. Media | P50 | P95 | Pog
1999 DATO NO RECOGIDO ANDALUCIA 103 10,0 16,5 | 18,5
2000 DATO NO RECOGIDO ARAGON 63| 61| 86| 97
2001 DATO NO RECOGIDO ASTURIAS 40| 40| 40| 40
2002 | 80 | 80 |100] 100 BALEARES 12,710,4]25,2 | 27,0
2003 | 52 | 40| 88| 88 CANARIAS 13,1142 | 164 | 16,7
2004 | 66 | 45 |118] 118 CANTABRIA 68| 601021038
2005 | 83 | 60 | 152 | 152 CASTILLA Y LEON 148|149 | 20,6 | 23,0
2006 | 32 | 3155 | 57 CASTILLA.LAMANCHA | 70| 7,0] 7,9] 80
2007 | 26 | 25 | 48 | 50 CATALUNA 140122 | 241|275
2008 | 32 | 22|79 | 101 C.VALENCIANA 91| 84119127
2009 | 23 | 21| 39 | 42 EXTREMADURA 149|157 218 | 22,4
2010 | 27 | 20 | 59 | 71 GALICIA 92| 92109111
2011 | 38 | 29 | 86 | 97 MADRID 81| 79| 89| 89
2012 | 29 | 30| 48| 66 MURCIA 99| 80192204
2013 | 25 | 20 | 49 | 66 NAVARRA 00| 00| 00| 00
2014 | 25 | 12 | 65 | 101 PAIS VASCO 49| 50| 50| 50
2015 | 22 | 19 | 49 | 7.1 LA RIOJA 82| 83| 99101
2016 | 34 | 20 | 82 | 136 CEUTA 10,0 | 10,0 | 10,0 10,0
MELILLA 144 13,0 23,1 26,2
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FIBROSIS QUISTICA (FQ)

4.6.5. EDAD DEL RECIEN NACIDO A LA OBTENCION DEL RESULTADO (FN-FR) 1996-2016

La edad del recién nacido a la obtencién del resultado se recoge en la tabla 4.6.5, expresado como la
suma de los intervalos: (FN-FM) +(FM-FEL) +(FEL-FR) = FN-FR.

FN-FR
EDAD MEDIA A LA OBTENCION DEL RESULTADO (TIR) EDAD MEDIA A LA OBTENCION DELRESULTADO (TIR) POR CCAA
1999-2016 1999-2016
mFN-FM  m FM-FEL FEL-FR (TIR) HFN-FM  ®FM-FEL FEL-FR
25 25
20 20
15
15
10
; il lilil I i [
5 ””I””“ JIFFFIIFEY; %
F S W & \VQ$~2\V\\VVQY\V®QVVO\V\Y
FTEFTF IS TITFTFT IS T 0 &
o I I I I & & & .z,v@f: & «\y‘\yf & & *: f & $
@ O o o o T 1» O N ®W @ O o N m f 1 © (,vﬁ’oy E
$ 38 888 88888 38 g8 3 2 2 &
- o~ o~ o~ o~ ~ o~ o~ o~ o~ ~ o~ o~ o~ ~ o~ o~ o~ (J;

FN-FR PARA FIBROSIS QUISTICA

1999

2000

2001

2002 11,8 11,4 | 21,4 | 21,7
2003 12,4 11,8 | 22,7 | 24,7
2004 13,2 11,9 | 25,5 | 26,2
2005 13,1 11,8 | 27,9 | 29,5
2006 11,4 10,9 | 194 | 24,1
2007 11,1 10,5 | 19,0 | 31,3
2008 11,2 10,1 | 24,6 | 26,9
2009 10,6 10,2 | 17,2 | 19,3
2010 11,1 10,8 | 16,8 | 19,0
2011 11,3 99 | 20,9 | 29,5
2012 11,0 9,8 | 21,6 | 32,6
2013 9,0 8,0 | 17,4 | 18,7
2014 9,0 7,4 | 17,7 | 19,5
2015 7,9 7,1 | 12,7 | 15,3
2016 9,1 7,0 | 153 | 159

FN-FR PARA FIBROSIS QUISTICA

ANDALUCIA 10,3| 100| 16,5185
ARAGON 63| 61| 86| 97
ASTURIAS 40| 40| 40| 40
BALEARES 12,7| 10,5| 25,2(27,0
CANARIAS 13,1] 142 164|167
CANTABRIA 68| 60| 102|108
CASTILLA Y LEON 14,7 14,9| 20,6 23,0
CASTILLA-LA MANCHA 70| 70| 79| 80
CATALURNA 13,8| 11,8| 237|275
C.VALENCIANA 91| 84| 11,9(12,7
EXTREMADURA 148 14,7 218|224
GALICIA 92| 92| 109|111
MADRID 81| 79| 89| 89
MURCIA 99| 80| 192|204
NAVARRA

PAIS VASCO 49| 50| 50| 50
LA RIOJA 82| 83| 99101
CEUTA 10,0| 10,0| 10,0100
MELILLA 13,2 11,0| 23,1262
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FIBROSIS QUISTICA (FQ)

4.7. TODOS LOS CASOS DETECTADOS POR LAS CC. AA. EN RELACION CON LA FQ, EN EL
PERIODO 1999-2016

En este punto se recogen el total de casos que las CC. AA. comunicaron en su dia en relacién con la FQ.
Las tablas 4.8.A y 4.8.B recogen el total de casos por aifo y por CC. AA. asi como la edad a la deteccién.
El total de casos detectados fue de 832.

TOTAL DE CASOS COMUNICADOS EN ESPARA: 1999-2016 TOTAL DE CASOS COMUNICADOS POR CCAA: 1999-2016

mTODOS LOS CASOS= 832

—————

o 8 &8 & 8
1999 BB
2000 G
2001 N
2002 SN
2003 EH
2004 NG
2005 SN
2006 SN
2007 EH
2008 N
2009 INEN
2010 NNNSH
2011 SN
2012 T
2013 [N
2014 T X
2015 N
2016 [N
o 4 § I
o [=]
ANDALUCIA -
ARAGON -
ASTURIAS |
BALEARES mummm
CANARIAS I
CANTABRIA 1
CASTILLA LEON
CASTILLA LA MANCHA 1
CATALUNA
CVALENCIANA
EXTREMADURA
GALICIA
MADRID  ——
MURCIA
NAVARRA
PAISvASCO M
RioIA 1
CEUTA
MELILLA

PROCEDIMIENTO ANALITICO TIR ANALIZADOS 1999-2016 | TODOS LOS CASOS | INCIDENCIA
FLUOROINMUNOENSAYO A TIEMPO RETARDADO 4.160.072 832 1: 5.000
EDAD A LA DETECCION DE TODOS LOS CASOS COMUNICADOS
1999-2016
W Media WP50 mP95 = P99
100
90
80
70
60
50
40
30
20 | |
: 0 A0
° i i
O P P I PP P LA PO OO D DO
o O DS HS
R R A i U SR R U R P R
1999 | 320 | 320 | 355 | 363 2008 | 234 | 203 | 371 | 463
2000 | 456 | 460 | 573 | 593 2009 | 21,1 | 200 | 332 | 376
2001 | 446 | 470 | €36 | 660 2010 | 248 | 220 | 494 | 596
2002 | 446 | 470 | €36 | 660 2011 | 163 | 130 | 270 | 350
2003 | 356 | 360 | 452 | 5238 2012 | 224 | 160 | 339 | 382
2004 | 503 | 535 | €95 | 7038 2013 | 190 | 145 | 340 | 401
2005 | 503 | 370 | 520 | 542 2014 | 328 | 285 | 640 | 919
2006 | 298 | 320 | 478 | 513 2015 | 252 | 280 | 372 | 426
2007 | 11,8 | 80 | 273 | 306 2016 | 203 | 150 | 370 | 408

Para el calculo de la incidencia de FQ, es necesario clasificar los 832 casos detectados de acuerdo con
los criterios que se recogen a continuacién en la tabla 4.7.1 para la definicién de caso FQ.
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FIBROSIS QUISTICA (FQ)

4.7.1. CRITERIOS APLICADOS PARA LA DEFINICION DE CASO

Ante la gran diversidad existente en las respuestas recogidas, con el objetivo de obtener la incidencia
de la enfermedad, se han definido los siguientes criterios que se han seguido de manera estricta. Asi
se computa como caso FQ cuando el test del sudor es positivo, teniendo en cuenta la
presencia/ausencia de mutaciones.

CLASIFICACION ESTUDIO DE MUTACIONES DEL gen CFTR TEST DEL SUDOR (TS)
2 mutaciones detectadas Positivo
CASO FQ 1 mutacién detectada Positivo
0 mutaciones detectadas Positivo
PORTADOR gen CFTR 1 mutacidn detectada Negativo
CASO FQ “LIKE” 2 mutaciones Negativo
CASOS “SIN CLASIFICAR” Sin resultado de estudio de mutaciones Sin resultado del TS
Solo se comunica el caso

Se consideran casos “sin clasificar” aquellos casos informados solamente con la concentracion de TIR para los que
no se comunica el estudio de mutaciones ni el resultado del test de sudor.

En el Anexo Xll se recoge las mutaciones encontradas para los casos FQ, Portadores del gen CFTR y
casos FQ “like”.
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FIBROSIS QUISTICA (FQ)

4.7.2. CASOS DETECTADOS POR LAS CC. AA. 1999-2016

4.7.2.1. CASOS FQ DETECTADOS

CASOS FQ COMUNICADOS: 1999-2016 CASOS POSITIVOS FQ COMUNICADOS POR CCAA
1999-2016
m CASOS FQ= 526
180
120
150
100 120
20 90
. I
60
30
40 0 I I I I - I - I | I l -
R EEEEEEEE R EEEE
s < 2 3 z = . z z
ol : EEEEE :
§ 8588885388838 3¢35¢z: ¢ 8 7
PROCEDIMIENTO ANALITICO TIR RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS FQ INCIDENCIA
FLUOROINMUNOENSAYO A TIEMPO RETARDADO 4.160.072 526 1:7.909
NIVELES DE TIR (ng/mL de sangre) CASOS FQ 1999-2016 DISTRIBUCION DE NIVELES DE TIR (ng/mLsangre) 1999-2016
2500 250
[ ]
200
2000
150
1500
., @ 100
1000 : 50
0
600
CASOS FQ CASOS | MEDIA | P50 | P95 P93 | MINIMO | MAXIMO
TIR (ng/mL sangre) 526 211 151 | 539 | 1.072 39 2.340

122



FIBROSIS QUISTICA (FQ)

4.7.2.2. CASOS DETECTADOS COMO PORTADORES DEL GEN CFTR. 1999-2016

CASQOS DETECTATDOS CON 1 mut : 1999-2016 CASOSDETECTADOS CON 1mut POR CCAA
190 1999-2016
160
100
120
80
80
60
20 40 I
\Q& Obw\ Q}sp@gg‘p ‘g}p §®v \‘9-0:\ Cgr C%v §? Qoq_v \}é\r 0@000& & vb O\v S\v \}\‘\S‘
I I I I | - = 1 _ I - I & & & t?‘\c?\@«\*?\y“‘? ds\: v@i\é& F S - Rl
W 9 QO WAL LS b &
é”m@@@é’@@@@@@& R SR R &
PROCEDIMIENTO ANALITICO TIR RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS 1 Mut INCIDENCIA
FLUOROINMUNOENSAYO A TIEMPO RETARDADO 4.160.072 244 1: 17.050
NIVELES DE TIR (1) DISTRIBUCION DE NIVELES DE TIR(1)
1200
1000 °
800 ®
600 °
°
400 ° o® °
o 80 e oo, - —
F ) d W8 v N ¥ g 8 49468 F F 8 N 8
0 . 2R 82825888 8L & s i &
0 50 100 150 200 250 300 =~ 2
CASOS PORTADORES FQ CASOS | MEDIA | P50 P95 | P99 | MINIMO | MAXIMO
TIR (ng/mL sangre) 244 150 132 245 316 24 1.012
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4.7.3. EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS FQ. PERIODO 1999-2016

FIBROSIS QUISTICA (FQ)

100
90
80
70
60
50

=N W
o o O

0

N

CASOS FQ

EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS FQ 1999-2016

B Media mP50 mP95 =P99

> w@g %@N m@q’ w@% m@h w@% m@b "LéS\ r&@: '19@ 19@ '190 '190’ '\90 '\9\? '»QN(’) '»ero
Edad Deteccién
CASOS FQ
N 477 (90,7%)
Media 25,3
P50 25,0
P95 52,0
P99 71,1

Responden el 90,7% de los casos

o e 7 | 7 |

1999 | 27,3 | 30,0 | 32,7 32,9
2000 | 46,3 | 46,0 | 58,6 59,7
2001 | 41,2 | 420 | 611 65,0
2002 | 39,1 | 320 | 85,2 89,0
2003 | 34,1 | 350 | 450 50,6
2004 | 36,4 | 485 | 58,5 59,7
2005 | 27,6 | 29,5 | 483 48,9
2006 | 30,7 | 325 | 51,5 53,5
2007 | 13,0 9,0 32,0 32,0
2008 | 16,6 | 169 | 27,0 31,4
2009 | 27,1 | 30,0 | 40,2 40,8
2010 | 24,1 | 235 | 55,6 64,1
2011| 12,8 | 10,0 | 25,0 37,7
2012 | 26,3 | 16,0 | 82,9 | 110,5
2013 | 19,4 | 150 | 40,3 48,2
2014 | 24,9 | 260 | 344 37,0
2015 | 25,1 | 27,5| 43,8 44,6
2016 | 25,3 | 280 | 41,0 60,6

4.7.4. EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS PORTADORES FQ.

PERIODO 1999-2016

CASOS PORTADOR DEL GEN CFTR

EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS PORTADORES 1999-2016

160
140
120
100
80
60

0
20 |
0

@
[a)
=31
-l

=

m Media mP50 mP95 mP99

-

=
o 9
S &
N~

2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
2014
2015
2016

201
2012
2013

Edad Deteccién
CASOS FQ
N 218 (95,2%)
Media 38
P50 36,0
P95 64,0
P99 71,2

Responden el 95,2% de los casos

o] | 50 | 5 [ 7

1999 | 34,0 36,7 36,9 | 32,9
2000 | 44,0 59,0 61,4 | 59,7
2001 | 48,0 66,7 70,7 | 65,0
2002 | 36,0 43,0 47,8 | 89,0
2003 | 38,0 55,2 59,0 | 50,6
2004 | 55,5 75,4 91,8 | 59,7
2005 | 41,0 55,9 69,6 | 489
2006 | 15,0 15,0 15,0 | 53,5
2007 | 5,0 5,0 5,0 32,0
2008 | 32,0 61,6 69,9 | 314
2009 | NC NC NC NC

2010 | 40,0 84,0 88,8 | 64,1
2011 | 24,5 27,0 27,0 | 37,7
2012 | 18,0 33,1 33,4 | 110,5
2013

2014 | 64,0 | 144,4 | 1449 | 37,0
2015 | 32,0 34,7 349 | 44,6
2016 | 5,0 13,8 22,0 | 60,6
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4.8. RESUMEN DE CASOS FQ Y DE CASOS PORTADORES DEL GEN CFTR
FQ (2 Mut, 1 Mut, 0 Mut y TS+) (1 Muty TS-)

ANO RN ANALIZADOS CASOS FQ INCIDENCIA RN ANALIZADOS CASOS INCIDENCIA
1999 37.425 7 1: 5.346 37.425 3 1:12.475
2000 92.570 15 1: 6.171 92.570 13 1:7.121
2001 93.616 15 1: 6.241 93.616 28 1:3.343
2002 97.301 17 1: 5.724 97.301 21 1: 4.633
2003 131.690 15 1. 8.779 131.690 18 1. 7.316
2004 136.598 16 1. 8.537 136.598 32 1: 4.269
2005 142.760 17 1: 8.398 142.760 20 1. 7.138
2006 148.843 20 1: 7.442 148.843 12 1:12.404
2007 171.646 26 1: 6.602 171.646 1 1:171.646
2008 192.325 18 1. 10.685 192.325 12 1:16.027
2009 244,422 18 1:13.579 244,422 2 1:122.211
2010 299.223 32 1: 9.351 299.223 1:74.806
2011 352.253 43 1. 8.192 352.253 8 1:44.031
2012 417.539 45 1. 9.279 417.539 36 1:11.598
2013 397.442 66 1: 6.022 397.442 1 1:397.442
2014 390.610 64 1: 6.103 390.610 13 1:30.047
2015 408.954 51 1. 8.019 408.954 2 1:204.477
2016 405.155 41 1. 9.882 405.155 18 1:22.509

1999-2016 4.160.072 526 1: 7909 4.160.072 244 1:17.049

2 MutyTS(-) 0 Muty TS (-)

ANO RN ANALIZADOS CASOS INCIDENCIA RN ANALIZADOS CASOS INCIDENCIA
1999 37.425 0 37.425 0
2000 92.570 0 92.570 0
2001 93.616 0 93.616 0
2002 97.301 0 97.301 0
2003 131.690 0 131.690 1
2004 136.598 0 136.598 0
2005 142.760 0 142.760 2
2006 148.843 0 148.843 0
2007 171.646 0 171.646 7
2008 192.325 0 192.325 4
2009 244.422 0 244.422 11
2010 299.223 0 299.223 5
2011 352.253 2 352.253 1
2012 417.539 0 417.539 16
2013 397.442 2 397.442 0
2014 390.610 2 390.610
2015 408.954 3 408.954
2016 405.155 1 405.155

1999-2016 4.160.072 10 1: 416.007 4,160.072 52 NO APLICA
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FIBROSIS QUISTICA (FQ)

4.9. RESUMEN CASOS DETECTADOS E INCIDENCIA FQ
ARG RN Casos Casos 2,1,0 Incidencia FQ Casos 1 mut Casos 2 mut | Casos O mut
Analizados | DETECTADOS | mutyTS (+) y TS (-/?) y TS (-) y TS (-/?)
1999 37.425 10 7 1: 5.346 3 0
2000 92.570 28 15 1: 6.174 13 0
2001 93.616 43 15 1: 6.241 28 0
2002 97.301 38 17 1: 5.723 21 0
2003 131.690 34 15 1: 8.779 18 1
2004 136.298 48 16 1: 8.518 32 0
2005 142.760 39 17 1: 8.397 20 2
2006 148.843 32 20 1: 7.442 12 0
2007 171.646 34 26 1: 6.601 1 7
2008 192.325 34 18 1:10.684 12 4
2009 244.422 29 18 1:13.579 11
2010 299.223 42 32 1: 9.350 4 5
2011 352.253 54 43 1: 8.173 2 1
2012 417.539 97 45 1: 9.278 36 0 16
2013 397.422 69 66 1: 6.021 1 2 0
2014 390.610 80 64 1: 6.103 13 2 1
2015 408.954 58 51 1: 8.018 2 3 2
2016 405.155 63 41 1: 9.881 18 1 2
TOTAL | 4.160.072 832 _— 244 10

CASOS COMUNICADOS EN ESPANA 1999-2016

244

b .

FQ "Like"

Sin Clasificar

Casos FQ

Portador gen CFTR
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ANEMIA FALCIFORME (AF)

5. ENFERMEDAD DE CELULAS FALCIFORMES (ANEMIA FALCIFORME)

La deteccion de la anemia falciforme (AF) se inicia en 2002. Esta enfermedad esta incluida en la cartera
comun del SNS. En el Anexo XllI se recoge informacion ampliada en relacién con la AF

5.1. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD

Enfermedad de los gldbulos rojos que presentan forma de hoz (falciformes), producido por el cambio
de un aminodacido (Glu=>Val) en la proteina hemoglobina (Hb), lo que hace que los glébulos rojos se
deformen y sean mas rigidos. En consecuencia, se destruyen antes de lo normal, causando anemia, y
obstruyen la circulacidon en los pequefios vasos sanguineos, provocando dolor y otros muchos
problemas que pueden llegar a ser muy graves.

5.2. OBIJETIVO DEL PROGRAMA

Detectar aquellos recién nacidos afectos de la enfermedad de células falciforme con fenotipo: FS, FC,
FSC, FAS, FAC e iniciar el tratamiento profilactico de forma inmediata para evitar la morbimortalidad y
las discapacidades asociadas a la enfermedad.

5.3. MARCADOR Y PROCEDIMIENTO ANALITICO

El marcador de eleccidn es la presencia de variantes de Hb (HbS, HbC). La deteccidn se lleva a cabo

mediante cromatografia liquida de alta resolucidn (HPLC), o bien mediante electroforesis capilar.
5.4. ANO DE INICIO DEL CRIBADO DE AF

En 2002, Extremadura inicia el primer programa en Espaia para la deteccién precoz de la enfermedad
de células falciformes (ECF).

TABLA 5.4. ANO DE INICIO EN ESPANA DEL PROGRAMA DE DETECCION PRECOZ DE LA ANEMIA FALCIFORME

Laboratorio L Laboratorio L
CCAA - Afio Inicio CCAA — Afio Inicio - — — —
Cobertura Geogrdfica Cobertura Geogrdfica Laboratorio Afio Inicio Finalizé
Malaga Alicante Badajoz 2002
. Mdlaga Alicante Madrid 2003
ANDALUCIA C. VALENCIANA .
Sevilla (HVR) Valencia Santiago 2004 2005
Sevilla Capital y Ceuta Valencia y Castellén Bilbao 2011
. Zaragoza (HMS) Badajoz Valencia 2012
ARAGON - EXTREMADURA .
Aragdn Extremadura Alicante 2012
Oviedo Santiago Barcelona 2014
ASTURIAS GALICIA
Asturias Galicia Murcia 2015
Palma Mallorca Madrid La Laguna 2015
BALEARES MADRID
Baleares Comunidad de Madrid Talavera 2015
La Laguna Murcia La Rioja (HMS) 2016
CANARIAS - MURCIA (Region) - -
Canarias Murcia y Melilla Zaragoza (HMS) 2016
Santander Pamplona Santander 2016
CANTABRIA - NAVARRA (CF) .
Cantabria Navarra Valladolid
) Valladolid Bilbao Malaga
CASTILLAy LEON ——— PAIS VASCO - )
Castilla & Ledn Pais Vasco Sevilla (HVR)
Talavera Zaragoza (HMS) Pamplona
CASTILLA-LA MANCHA - RIOJA (LA) ks }
CastillanLa Mancha [I- Rioja Oviedo
. Barcelona Sevilla (HVR)
CATALUNA CEUTA
Catalufia
Murcia
MELILLA
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ANEMIA FALCIFORME (AF)

5.5. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS PARA LA AF

CCAA Laboratorio 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA Mélaga

Sevilla HVR
ARAGON Zaragoza MS 1.895
ASTURIAS Asturias
BALEARES Baleares 7.719
CANARIAS Canarias 8.466 | 16.178
CANTABRIA Cantabria 3.627
CASTILLAy LEON Castilla € Lesn
CASTILLATLA MANCHA |Castilla-La Mancha 15.680 [ 15.335
CATALURNA Catalufia 27.928 | 71.136 | 69.361
C.VALENCIANA Alicante 14.613 | 16.001 | 6.803 CERRADO

Valencia 26.064 | 28.362 | 38.014 | 43.495 | 42.193
EXTREMADURA Extremadura 4.000 9.553 9.650 9.612 9.806 9.857 | 10.318 | 10.269 | 10.785 | 10.705 | 9.388 9.005 NC 8.933 8.696
GALICIA Galicia 4.647 637
MADRID Madrid 46.785 | 70.604 | 71.114 | 73.547 | 76.008 | 80.067 | 79.535 | 76.068 | 75.876 | 73.028 | 68.124 | 68.879 | 68.380 | 67.073
MURCIA Murcia 16.257 | 16.075
NAVARRA Navarra
PAIS VASCO Pais Vasco 21.638 | 21.044 | 19.489 | 19.749 | 19.210 | 18.563
LA RIOJA La Rioja 455
CEUTA Sevilla HVR
MELILLA Murcia 1.456 | 1.005

4.000

56.338 84.901 81.363 83.353 85.865 90.385 89.804 86.853 108.219

144.137 140.981 161.373 253.013 268.175

300000

250000
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150000
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50000

RN ANALIZADOS PARA ECF EN ESPANA 2002-2016
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ANEMIA FALCIFORME (AF)

5.6. INDICADORES DE CALIDAD
5.6.1. COBERTURA DEL CRIBADO DE ECF EN ESPANA

2002 A
2003 [EEREIA
2004 [FENELA
2005 [ERASA
2006 [ERAEA
2007 [ERAELA
60% 2008 [ERFELA
2009 [FEEEEA
2010 [ERACIA
208 2011 [PEROOA

/ 2012 [EENELD
0% 2013 [RUEEDS
2014 [EYEVA
2015 VA
2016 JIRHA

COBERTURA EN ESPANA PARA ECF: 2002-2016

100%

80%

40%

2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011
2012
2013
2014
2015
2016

Aunque esta enfermedad esta incluida en la cartera comun del SNS en 2016 todavia existian CC. AA.
gue no lo habian incorporado a su PCN. De ahi que la cobertura solo alcanzara al 66,57% de los recién
nacidos en Espaia.

En el Anexo XlIl se amplian los datos por afio y CC. AA.
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ANEMIA FALCIFORME (AF)

5.6.2. EDAD DEL RECIEN NACIDO A LA TOMA DE MUESTRA (FN-FM). 2002-2016

Se solicité la media, mediana, minimo y maximo, expresado en dias de vida, del intervalo de tiempo
transcurrido desde la fecha de nacimiento (FN) y la fecha de la toma de muestra (FM). Edad a la toma
de la muestra (FN-FM).

De los datos recogidos se obtiene el valor promedio del intervalo y los percentiles P50, P95 y P99 en
Espafia por afo y por CC. AA. y que se recoge a continuacion.

TABLA 5.6.2. EDAD EXPRESADA EN DIAS DEL RN EN EL MOMENTO DE LA EXTRACCION DE MUESTRA

FN-FM

EDAD A LA TOMA DE MUESTRA PARA ECF EN ESPARA EDAD A LATOMA DE MUESTRA POR CCAA 2002-2016

2002-2016
mMedia MP50 P95 P99

B Media EMP50 mP9 = P99

10

6
0
= & = \sl o sl \al \al \al \al e at \al Q \'al \al Vel
F P P & P ST TR PO T
TS T TS T T T I TS TS
&
‘fo F oy & L@é\\\&@ &4&,\@‘\ A gqtp Na
0 F &

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 &

S

N

FN-FM PARA ENFERMEDAD CELULAS FALCIFORMES FN-FM PARA ENFERMEDAD CELULAS FALCIFORMES

ANO | Media PSO‘ P95 P99‘ CC. AA. Media P50 P95 \ P99‘
2002 56 |56]|56]56 ANDALUCIA
2003 | 46 | 46|67 |69 ARAGON 50 | 505050
2004 | 47 | 48|68 |70 ASTURIAS
2005 | 47 | 47 |68 70 BALEARES 52 |52 52|52
2006 | 48 | 48 |70 72 CANARIAS 65 | 65|88 |90
2007 | 40 | 40|55 |57 CANTABRIA 70 | 70 | 88 | 9,0
2008 | 45 | 45 |66 |68 CASTILLA Y LEON
2009 | 44 | 44 |63 |65 CASTILLA-LA
2010 | 39 |39 |54 |56 MANCHA 70 170 7.9 | &0
2011 | 32 | 215153 CATALUNA 85 | 7,9 [10,5]10,7
2012 | 30 | 24 |48 |50 C.VALENCIANA 76 | 68 |10,6|11,2
2013 | 3,0 | 20|54 |59 EXTREMADURA | 14,5 | 14,3 |21,4 22,0
2014 | 23 | 21|28 3,0 GALICIA 123 |12,3]12,7 (12,7
2015 | 2,1 | 20 | 26 | 29 MADRID 83 | 858990
2016 | 20 | 20|22 | 24 MURCIA 10,0 | 10,0 11,8 [12,0
NAVARRA
PAIS VASCO 48 |50]50]50
LA RIOJA 50 | 505050
CEUTA
MELILLA

130



ANEMIA FALCIFORME (AF)

5.6.3. INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE EXTRACCION Y LA ENTRADA EN
LABORATORIO (FM-FEL). 2002-2016

En esta etapa, se solicité la media, mediana, minimo y maximo, expresado en dias de vida, del intervalo
de tiempo transcurrido desde la fecha de toma de muestra (FM) y la fecha de entrada en el laboratorio
(FEL). Dias empleados en el transporte de la muestra (FM-FEL).

De los datos recogidos se obtiene el valor promedio del intervalo y los percentiles P50, P95 y P99 en
Espafia por afo y por CC. AA. y que se recoge a continuacion.

TABLA 5.6.3.INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE EXTRACCION Y LA ENTRADA EN LABORATORIO

FM-FEL
INTERVALO ENTRE LA TOMA DE MUESTRA Y ENTRADA EN EL INTERVALOO ENTRE LA TOMA DE MUESTRA Y ENTRADA EN EL
LABORATORIO. 2002-2016 LABORATORIO POR CCAA. 20022016
W Media PS50 mPS5 © P99  Media WPSO mP95 P99
10 10
8
8
6
6 4 L
2
‘ o w1 || | “ || | 1"
2 || | | & bOS 0@‘7 é(‘i’ ‘g\@ q}g %‘f c\v §\V \v“} s \o‘? & ({ ?& $_& &\v @5‘} &\?
I I | "‘@w\‘ & @ Q’& o Qv*‘\ix 3@? 5 ‘z@(‘ %@v . QV * \‘Q‘?{;‘ v o
0 ;Y&g‘r * @6
2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 &
FM- FEL PARA ENFERMEDAD DE CELULAS FM-FEL PARA ENFERMEDAD DE CELULAS
FALCIFORMES FALCIFORMES
ANO  Media P50 ‘ P95 ‘ P99 CC. AA. Media P50 P95 P99
2002 3,4 3,4 3,4 3,4 ANDALUCIA
2003 6,1 6,1 7,2 7,3 ARAGON 1,0 1,0 { 1,0 | 1,0
2004 5,9 5,3 7,5 7,7 ASTURIAS
2005 6,0 5,1 7,7 7.9 BALEARES 1,1 1,1 (1,1 1,1
2006 6,8 6,8 8,6 8,8 CANARIAS 3,0 3,0 139 40
2007 4,3 4,3 4,9 5,0 CANTABRIA 4,0 40 | 3,9 | 4,0
2008 6,3 6,3 7,7 7,9 CASTILLA Y LEON
CASTILLA-LA
2009 6,3 6,3 7,5 7,6 30 30 [ 30/ 30
2010 | 4,7 4,7 5,0 5,0 MANCHA
2011 3,8 4,4 4,9 5,0 CATALUNA 4,1 4,0 | 46 | 4,7
2012 3,1 2,4 4,5 4,5 C.VALENCIANA 2,6 22 140 | 4,4
2013 3,0 3,0 4,2 4,2 EXTREMADURA 51 4,4 | 8,3 | 8,7
2014 3,0 2,0 4,6 4,7 GALICIA 5,2 52153 53
2015 2,9 3,0 4,2 4,3 MADRID 4.6 48 | 50| 5,0
2016 2,4 3,0 4,0 4,1 MURCIA 3,0 3,030 3,0
NAVARRA
PAIS VASCO 1,8 2,0 (20| 20
LA RIOJA 1,0 1,0 110 | 1,0
CEUTA
MELILLA
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5.6.4.

ANEMIA FALCIFORME (AF)

INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE ENTRADA EN LABORATORIO Y FECHA DE

OBTENCION DEL RESULTADO (FEL-FR). 2002-2016

En esta etapa, se solicité la media, mediana, minimo y maximo, expresado en dias de vida, del intervalo

de tiempo transcurrido desde la fecha de entrada en el laboratorio (FEL) y la obtencidn del resultado

(FR). Dias que tarda el laboratorio en la obtencién del resultado (FEL-FR).

De los datos recogidos se obtiene el valor promedio del intervalo y los percentiles P50, P95 y P99 en

Espafia por afo y por CC. AA. y que se recoge a continuacion.

TABLA 5.6.4.INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LLEGADA AL LABORATORIO Y OBTENCION DEL RESULTADO (Hb)

FEL-FR

INTERVALO ENTRE LA ENTRADA EN LABORATORIO Y LA
OBTENCION DEL RESULTADO. 2002-2016

B Media P50 EP95 P99

6
4
e E
O I | oy

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

INTERVALO ENTRE LA ENTRADA EN LABORATORIO Y LA
OBTENCION DEL RESULTADO POR CCAA. 2002-2016

W Media WMP50 mP95 1 P99

O R NWHEMO~N®

‘ E r
& @\?Q &

Y
i~
&

| " I n || [ || || I n ||
r

) d\v SIS FLEE
SRS & y
s @ F o v &

v\v“v\
LIS S R

FEL- FR PARA ENFERMEDAD DE CELULAS FALCIFORMES
ANO Media P50 | P95 P99
2002 | 60 | 60 6,0
2003 | 25 | 25 |34 35
2004 | 2,7 | 21 | 43| 45
2005 | 34 | 26 |57]59
2006 | 28 | 28 |39] 40
2007 | 21 | 21 |26 27
2008 | 3,0 | 30 | 44| 45
2009 | 2,9 | 29 |42 43
2010 | 2,8 | 28 |39 40
2011 | 22 | 1,7 |38 40
2012 | 23 | 24 |34]35
2013 | 1,6 | 20 |20] 20
2014 | 15 | 16 |20 20
2015 | 20 | 20 |30] 30
2016 | 29 | 20 | 70] 70

FEL-FR PARA ENFERMEDAD DE CELULAS FALCIFORMES

CC. AA. Media | PSO P95 P99
ANDALUCIA R
ARAGON 20 202020
ASTURIAS
BALEARES 20 202020
CANARIAS 1,5 |15]|20|20
CANTABRIA 1,0 (1,020 20
CASTILLA Y LEON
CASTILLA-LA
MANCHA 20 [20(29]|30
CATALURNA 2,2 |1,7135|3,7

C.VALENCIANA 2,6 243435
EXTREMADURA 3,8 [401(6,0]6,0

GALICIA 24 12412626
MADRID 15 |15|16 |17
MURCIA 50 |50(68|70
NAVARRA

PAIS VASCO 10 {1010 10
LA RIOJA 20 |20(20]|20

CEUTA

MELILLA
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5.6.5.

ANEMIA FALCIFORME (AF)

EDAD DEL RECIEN NACIDO A LA OBTENCION DEL RESULTADO (FN-FR) 2002-2016

La suma de los 3 intervalos (FN-FM) + (FM-FEL) + (FEL-FR) = FN-FR se recoge a continuacion.

TABLA 5.6.5. EDAD DEL RECIEN NACIDO A LA OBTENCION DEL RESULTADO

FN-FR
EDAD MEDIA A LA OBTENCION DEL RESULTADO EN ESPARA EDAD MEDIA A LA OBTENCION DEL RESULTADO POR CCAA.
2002-2016 2002-2016
W WP LR Ve -
s .
) »
-
. 0
0 il |I|||I| i
o s e e 28 0 210 e 215 2001 21 201 a0t e 201 =
FN-FR PARA ANEMIA FALCIFORME FN-FR PARA ANEMIA FALCIFORME
ANO Media P50 P95 P99 CC. AA. Media P50 P95 P99
2002 | 5,6 5,6 ANDALUCIA R
2003 | 46 | 466769 ARAGON 50 | 50 | 50 | 50
2004 | 47 |48]|68] 70 ASTURIAS
2005 | 47 |47]68] 70 BALEARES 52 | 52|52/ 52
2006 | 48 |48|70] 72 CANARIAS 65 | 65 | 88 | 9,0
2007 | 40 |40 ][55]57 CANTABRIA 70 | 70| 70 | 7,0
2008 | 45 | 45|66 68 CASTILLA Y LEON
2009 | 44 | 44|63 ] 65 CASTILLA-LA 0 | 70| 70 | 80
2010 | 39 |39 5456 MANCHA
ot | 32 12105153 CATALUNA 85 | 7,9 | 105 | 10,7
o2 | 30 |24 48 50 C.VALENCIANA 76 | 68 | 10,6 | 11,2
2013 | 30 |20 54 59 EXTREMADURA 145 | 143|214 22,0
2oa | 23 |21 28 |30 GALICIA 123 |123]127] 127
2015 | 21 120 [ 26 [ 29 MADRID 83 | 85 | 89 | 9,0
2016 | 20 |20 |22 [ 22 MURCIA 10,0 | 10,0 | 11,8 | 12,0
NAVARRA NC | NC | NC | NC
PAIS VASCO 48 | 50| 50 50
LA RIOJA 50 | 50 | 50| 50
CEUTA
MELILLA
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ANEMIA FALCIFORME (AF)

5.6.6. CASOS DETECTADOS POR LAS CC. AA. 2002-2016

TODOS LOS CASOS ECF DETECTADOS EN ESPARA
2002-2016

i
o

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

TODOS LOS CASQOS ECF COMUNICADOS POR CCAA
2002-2016

200
150

100

O 1. i

$ F o F oo ® v r (O aF
%oee‘;\“sz&\&\o&&@\
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& 5
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SECIEICE S ¥
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* o
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PROCEDIMIENTO ANALITICO Hb

RN ANALIZADOS 2002-2016 CASOS

INCIDENCIA

HPLC; ELECTROFORESIS CAPILAR

1.738.760 282

1:6.166

TODOS LOS CASOS DETECTADOS= 282

EDAD A LA DETECCION DE TODOS LOS CASOS ECF 2002-2016

H Media EP50 P95 Pog

45
40
35
30
25
20
15

10 || || I || I I | 2009 | 94 |90 120120
5
0 II II II II | " " I II I | 2010 | 10,4 | 10,0 | 152 | 16,6

EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS
ANO | Media | P50 P95 E
2002
2003 | 11,0 | 105 | 12,6 [ 12,9
2004 | 83 | 80 |108 11,8
2005 | 86 | 80 |121]128
2006 | 85 | 80 |121]128
2007 | 88 | 9,0 | 12,0120
2008 | 100 | 10,0 | 14,0 | 14,0

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
2011 9,0 9,0 | 13,0 | 13,0

Edad Deteccidn
TODOS LOS CASOS
N 280 (99,3%)
Media 9,6
P50 9,0
P95 16,0
P99 31,4

Responden el 99,3 de los casos

2012 8,2 8,0 15,8 19,2
2013 9,4 8,0 | 152 | 254
2014 9,0 9,0 | 13,0 | 13,0
2015 9,5 8,0 | 18,4 | 234
2016 | 12,0 | 9,0 | 32,9 38,7




5.6.7. CASOS FS DETECTADOS 2002-2016

ANEMIA FALCIFORME (AF)

CASOS FS DETECTADOS EN ESPANA 2002-2016
50

40

b ||I||‘
i

200

150

CASOS FS DETECTADOS POR CCAA: 2002-2016

@gw %Qv v“éy o &G‘\ @P \%v \SV Q@v \\L\v &® va ?&v ?_JLO %\O\v %S\‘? \\V\y
v‘& ¢ %V‘Qy@? (y‘;«;\\\;\y L@t}{‘i\‘&&Q ¢ @VQ ¥ ‘\Y‘X q‘?f;\ ¥
2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 @9\
PROCEDIMIENTO ANALITICO Hb RN ANALIZADOS CASOS FS INCIDENCIA
HPLC; ELECTROFORESIS CAPILAR 1.738.760 219 1: 7.939

5.6.8. EDAD A LA DETECCION DE CASOS FS

CASOS FS=219

EDAD A LA DETECCION DE CASOS FS EN ESPARA 2002-2016

H Media EWP50 EP95 EPIS9

45
40
35
30
25
20
15

10
0

Edad Deteccion
CASOS FS
N 219 (100%)
Media 9,5
P50 9,0
P95 16,0
P99 32,6

Responden el 100% de los casos

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

EDAD A LA DETECCION DE CASOS FS
ANO | Media | P50 | P95 P99
2002
2003 9,8 |11,0|12,6 (129
2004 8,0 8,0 |10,0 |10,0
2005 7,8 80 | 98 [10,0
2006 8,8 8,0 | 12,3 12,9
2007 8,7 9,0 | 12,0 | 12,0
2008 | 10,0 | 95 [13,5|139
2009 9,3 9,0 | 12,0 12,0
2010 | 11,0 | 10,0 | 16,2 | 16,8
2011 9,0 9,0 | 13,0 |13,0
2012 8,8 8,0 |16,3 19,3
2013 7,8 8,0 | 10,4 | 10,9
2014 8,9 9,0 | 12,9 13,0
2015 9,2 8,0 [ 19,1 23,7
2016 | 13,0 | 10,0 | 33,6 |39,7
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5.6.9. CASOS FC DETECTADOS 2002-2016

ANEMIA FALCIFORME (AF)

CASOS FC COMUNICADOS EN ESPARIA 2002-2016

0

N

CASQS FC COMUNICADOS POR CCAA 2002-2016

Fogr o r® o O oy
F T FFETES

3§

N
& &

FEEE S T S §
v & (,Vb \\(\?\? C!‘? é{\% <
2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 L‘Q
PROCEDIMIENTO ANALITICO Hb RN ANALIZADOS CASOS FC INCIDENCIA
HPLC; ELECTROFORESIS CAPILAR 1.738.760 9 1:193.195

5.6.10. EDAD A LA DETECCION DE CASOS FC

CASOS FC=9

EDAD A LA DETECCION DE CASOS FC 2002-2016

B Media EP50 EP95 EHPI9
14
12

10

0 ||| “‘ ||

00

(]

-

[

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

Edad Deteccidn
CASOS FC
N 8 (88%)
Media 9,3
P50 9,0
P95 12,7
P99 12,9

Responden el 88% de los casos

EDAD A LA DETECCION DE CASOS FC

ANO Media | P50 P95 P99

2002
2003
2004 | 10,0 | 10,0116 11,8
2005
2006
2007
2008
2009
2010 | 9,0 90 190 | S0
2011
2012 4,0 4,0 | 40 | 40
2013 | 11,0 |11,0|11,0| 110
2014 9,0 90 | 50 | S0
2015 | 13,0 | 13,0 | 13,0 | 13,0
2016 8,0 80 | 80 | 80
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5.6.11.

CASOS FSC DETECTADOS 2002-2016

ANEMIA FALCIFORME (AF)

CASOS FSC COMUNICADOS EN ESPARA 2002-2016

30

CASQOS FSC COMUNICADOS POR CCAA 2002-2016

d 25
8
20
7
6 15
5 10
4 5 I
’ 0 - - ]
2 FRFIFEPITITIITIFTIFFL TS L F T
FEFFEFEE b«v& F & & E ‘}\i;\v%\\‘?5 & ®
; | I i I I | I I &S f}‘vf»\’ S gl *
2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 (?5\
PROCEDIMIENTO ANALITICO Hb | RN ANALIZADOS | CASOSFSC | INCIDENCIA
HPLC; ELECTROFORESIS CAPILAR 1.738.760 37 1: 46.993
5.6.12. EDAD A LA DETECCION CASOS FSC 2002-2016
CASOS ESC= 37 EDAD A LA DETECCION DE
CASOS FSC
EDAD A LA DETECCION PARA CASOS FSC 2002-2016 ANO  Media P50 \ P95 P99
mMedia mP50 mP95 P99 2002
. 2003 | 10,0 | 10,0 | 10,0 | 10,0
16 2004
1 2005 | 10,5 | 10,5 | 12,8 |13,0
12
o 2006 | 7,3 | 80 | 80 | 80
8 2007 | 90 |90 |90 |90
e 2008 | 10,0 | 10,0 | 13,2 |13,6
4
) III 2009 | 95 | 95 |10,9 |11,0
0 2010 | 85 | 85 | 99 |10,0
2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
2011 | 83 |80 |89 |90
2012 | 3,0 |30 |30 |30
2013 | 10,5 | 10,5 | 11,9 |12,0
2014 | 85 | 85 |12,6 (12,9
Edad Deteccién ’ ! ’ ’
TODOS LOS CASOS 2015 | 11,0 | 14,0158 |16,0
N 37 (100%) 2016 | 9,7 | 9,0 | 158|168
Media 9,3
P50 9,0
P95 15,2
P99 16,6
Responden el 100% de los casos
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ANEMIA FALCIFORME (AF)

5.7. RESUMEN DE CASOS CON FENOTIPO DE AF DETECTADOS EN ESPANA: 2002-2016

FENOTIPO ANEMIA FALCIFORME

ANO ANALIT;]ADOS FS FC FSC FSa FCa FE FD FO FES FEC FOC NC TOTAL
2002 4.000 0
2003 56.338 9 1 10
2004 84.901 11 3 1 15
2005 81.363 5 2 7
2006 83.353 15 4 19
2007 85.865 11 1 12
2008 90.385 12 3 1 16
2009 89.804 12 2 14
2010 86.853 9 1 2 4 1 1 1 19
2011 108.219 15 3 1 1 21
2012 144.137 16 1 1 18
2013 140.981 14 1 2 17
2014 161.373 21 1 2 1 1 1 27
2015 253.013 39 1 5 45
2016 268.175 30 1 9 1 42
TOTAL 1.738.760 219 9 37 6 1 3 2 1 1 1 1 1 282
Incidencia 1:7.939 1:193.195 1:46.993
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ANEMIA FALCIFORME (AF)

FENOTIPOS DETECTADOS EN ESPANA 2002-2016

CASOS FS+FC+FSC 265

Incidencia 1:6.561

9 6 1 3 2 1 1 1 1 1

ES FC FSC FSA FCA FE FD FO FEC FOC FES NC
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ESPECTROMETRIA DE MASAS EN TANDEM (MS/MS)

6. ESPECTROMETRIA DE MASAS EN TANDEM (MS/MS)

6.1. DESCRIPCION

La espectrometria de masas en tandem se utiliza para la medicién de aminoacidos y acilcarnitinas,
capaz de separar y cuantificar iones por su relacion masa/carga (m/z).

6.2. OBIJETIVO

Detectar aquellos recién nacidos afectos de trastornos en el metabolismo de aminoacidos, acidos
grasos y acidos organicos.

6.3. MARCADOR Y PROCEDIMIENTO ANALITICO

Los marcadores que se utilizan son aminoacidos (AA) y acilcarnitinas (AC), dependiendo de la
enfermedad que se trate. Asimismo, se utiliza la relacidn entre AA, entre ACy la relacién entre ellos
(AA/AC). El procedimiento analitico es mediante MS/MS con o sin derivatizacion.

6.4. ANO DE INICIO

TABLA 6.4. ANO DE INCORPORACION DE LA TECNOLOGIA MS/MS EN LOS LABORATORIOS EN ESPANA

Laboratorio Laboratorio
CCAA Afio Inicio CCAA Afio Inicio
Cobertura Geogrdfica Cobertura Geogrdfica Laboratorio Afio Inicio
Mélaga Valencia Santiago 2001
- s C. VALENCIANA - g 90
. Mdlaga C.Valenciana Bilbao
ANDALUCIA :
Sevilla (HVR) Badajoz Murcia
EXTREMADURA .
Sevilla Capital y Ceuta Extremadura Badajoz
) Zaragoza (HMS) Santiago Talavera
ARAGON - GALICIA — K
Aragdn Galicia Sevilla (HVR)
Oviedo Madrid La Rioja (HMS)
ASTURIAS MADRID
Asturias Comunidad de Madrid Zaragoza (HMS)
Palma Mallorca Murcia Mélaga
BALEARES MURCIA (Regidn) >
Baleares Murcia y Melilla Madrid
La Laguna Pamplona Barcelona
CANARIAS NAVARRA (CF) i
Canarias Navarra Valencia
Santander Bilbao La Laguna
CANTABRIA PAIS VASCO
Cantabria Pais Vasco Santander
. Valladolid Zaragoza (HMS) Pamplona
CASTILLA y LEON ——— RIOJA (LA) ek _
Castilla & Le6n [I- Rioja Oviedo
Talavera Sevilla (HVR) Valladolid
CASTILLA-LA MANCHA - CEUTA
CastillanLa Mancha
. Barcelona Murcia
CATALUNA MELILLA
Catalufia

La incorporaciéon de la espectrometria de masas en tandem (MS/MS) en los laboratorios de cribado
neonatal permitié ampliar la deteccidn precoz de enfermedades cuyo cribado hasta ese momento era
de dificil ejecucidon o imposible de realizar. Sin embargo, dicha ampliacién no supuso una busqueda
global de marcadores alterados, entre todos los posibles. Las CC.AA. que incorporaron esta tecnologia
establecieron una cartera de servicios que cada comunidad ofertaria a partir de la incorporacion del
MS/MS.

Por ello en este apartado 5 se presentan los indicadores de calidad preanalitica relativos a los intervalos
de tiempo que son comunes.

Cada CC. AA. ofrece a su poblacion diana la deteccién de las enfermedades incluidas en la cartera
comun de servicios del SNS y ademas algunas ofertan una cartera complementaria que incluye
diferentes enfermedades.
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ESPECTROMETRIA DE MASAS EN TANDEM (MS/MS)

Por otra parte, dado que un determinado marcador bioquimico puede indicar sospecha de varias
enfermedades, en ocasiones y como hallazgo casual se pueden detectar y comunicar casos de alguna
enfermedad que a priori no esté incluida en la cartera de servicios de estas CC. AA.

La heterogeneidad de las carteras complementarias hace que las coberturas de las enfermedades
ofertadas sean diferentes y por ello a partir de aqui se presentan los datos recogidos agrupados por
enfermedad.

6.5. INTERVALOS DE TIEMPO

La incorporacion de la tecnologia de MS/MS permitié el cambio de estrategia de toma de muestra, de
forma que aquellas CC.AA. que realizaban doble muestreo, pasaron a realizar extraccidn Unica a las 48-
72 horas de vida del RN. Esta muestra es la que se utiliza para la deteccion de las enfermedades
incluidas en los PCN cuya deteccidn se lleva a cabo mediante MS/MS. Por ello los distintos intervalos
de tiempos entre la FN y la FR que se han venido presentando por enfermedad, se recogen en este
punto de forma agregada.

6.5.1. EDAD DEL RECIEN NACIDO A LA TOMA DE MUESTRA (FN-FM). 2001-2016

Se solicité la media, mediana, minimo y maximo, expresado en dias de vida, del intervalo de tiempo
transcurrido desde la fecha de nacimiento (FN) y la fecha de la toma de muestra (FM). Edad a la toma
de la muestra (FN-FM). De los datos recogidos se obtiene el valor promedio del intervalo y los
percentiles P50, P95 y P99 en Espafia por afio y por CC. AA. y que se recoge a continuacion.
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ESPECTROMETRIA DE MASAS EN TANDEM (MS/MS)

TABLA 6.5.1- EDAD EXPRESADA EN DIAS DEL RN EN EL MOMENTO DE LA EXTRACCION DE MUESTRA

FN-FM

-

O R NWR VO N® OO

EDAD A LATOMA DE MUESTRA PARA MS/MS EN ESPARNA
2001-2016

mMedia mP50 mP95 mP99

=

ORNWhUNANBOD

2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 20092010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

\5\
e"\'
v

EDAD A LATOMA DE MUESTRA PARA MS/MS POR CCAA
2001-2016

mMedia WP50 mP95 mP99

& F &

S & U R T g
A &&@‘s@“’g’@&é)ﬁ d\«’\o‘x *ﬁﬁﬁﬁ‘&i@?@ @S}L @ﬁcﬁvb 3
@%Ly‘é\\»\\?_@y\g F S
< l\\\\?‘ <
&

il
s

O & &
&S @@\

FN-FM PARA MS/MS

2001 6,0 6,0 | 6,0 | 6,0
2002 6,0 6,0 | 6,0 | 60
2003 4,5 45 | 45| 45
2004 4,8 4,8 | 48 | 4,8
2005 4,7 4,7 | 4,7 | 4,7
2006 4,2 4,2 | 4,2 | 4,2
2007 3,3 35|40 40
2008 4,2 35|67 | 68
2009 3,9 38160164
2010 3,7 3,7 |53 |55
2011 3,8 3217077
2012 3,4 30| 48 | 50
2013 3,2 30| 56|59
2014 2,6 2,2 | 3,7 39
2015 2,3 20131 3,3
2016 2,3 20132 38

FN-FM PARA MS/MS

ANDALUCIA 31 |30 4,0
ARAGON 2,7 12214549
ASTURIAS 20 [ 20120120
BALEARES 21 [ 212121
CANARIAS 20 | 20129130
CANTABRIA 20 [ 202020
CASTILLA Y LEON

CASTILLA-LA

MANCHA 34 | 205861
CATALUNA 22 1222424
C. VALENCIANA 20 [ 2012020
EXTREMADURA 49 |55|67]68
GALICIA 41 |39 60|60
MADRID 31 [21]65]|76
MURCIA 31 [ 30|44 |44
NAVARRA

PAIS VASCO 20 [ 202020
LA RIOJA 23 20129130
CEUTA

MELILLA 3,8 | 404,040
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ESPECTROMETRIA DE MASAS EN TANDEM (MS/MS)

6.5.2. INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE EXTRACCION Y LA ENTRADA EN
LABORATORIO (FM-FEL). 2001-2016

En esta etapa, se solicité la media, mediana, minimo y maximo, expresado en dias de vida, del intervalo
de tiempo transcurrido desde la fecha de toma de muestra (FM) y la fecha de entrada en el laboratorio
(FEL). Dias empleados en el transporte de la muestra (FM-FEL).

De los datos recogidos se obtiene el valor promedio del intervalo y los percentiles P50, P95 y P99 en
Espafia por afio y por CC. AA. y que se recoge a continuacion.

TABLA 6.5.2. INTERVALO ENTRE LA TOMA DE MUESTRA (FM) Y LA ENTRADA EN EL LABORATORIO (FEL)

FM-FEL
INTERVALO ENTRE LA TOMA DE MUESTRA (FM) Y ENTRADA EN INTERVALO ENTRE LA TOMA DE MUESTRA (FM) Y ENTRADA EN
EL LABORATORIO (FEL) 2001-2016 EL LABORATORIO (FEL) POR CCAA 2001-2016
B Media EP50 P95 P99 mMedia mP50 mP95 P99
10 10
s H
8 7
7 | ‘ ‘
6 2
5 3
2
. 5wl Il ||| | | || Il |||
& » \;; %'1 @v‘o Q"L\v- % fv v- %\r OV & Q&v L0 0\\’- ,\v &
& g R d:& q
’ 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 20112012 2013 20142015 2016 . &
FM- FEL PARA MS/MS FM-FEL PARA MS/MS
ANO Media P50 \ P95 \ P99 CC. AA. Media P50 P95 \ P99
2001 5,0 5,0 5,0 5,0 ANDALUCIA 3,7 4,0 4,0 4,0
2002 5,0 5,0 5,0 5,0 ARAGON 1,3 1,0 2,0 2,0
2003 | 46 | 46 | 46 | 46 ASTURIAS 10 | 1,0 | 1,0 | 1,0
2004 5,3 5,3 5,3 5,3 BALEARES 1,1 1,1 1,1 1,1
2005 51 51 51 51 CANARIAS 3,0 3,0 3,9 4,0
2006 5,0 5,0 5,0 5,0 CANTABRIA 4,0 4,0 4,0 4,0
2007 3,7 3,4 5,8 6,0 CASTILLA Y LEON
CASTILLA-LA
2008 4,6 4,9 7,4 7,8 3,7 3,0 49 5,1
2009 4,3 4,2 7,2 7,5 MANCHA
2010 4,1 4,0 6,2 6,8 CATALUNA 4,1 4,0 4,6 4,7
2011 4,3 4,1 7,3 7,7 C. VALENCIANA 2,3 20 | 29 | 3,0
2012 35 4,0 5,4 5,9 EXTREMADURA 4,0 4,2 7,8 7,9
2013 3,6 4,0 4,6 49 GALICIA 4,4 4,6 5,2 5,3
2014 3,7 3,5 6,7 7,7 MADRID 4,8 4,3 7,0 7,6
2015 3,3 3,0 5,6 7,5 MURCIA 3,7 3,0 6,2 6,3
2006 | 29 | 30 | 49 | 74 NAVARRA
PAIS VASCO 1,9 2,0 2,0 2,0
LA RIOJA 3,5 3,5 4,0 4,0
CEUTA
MELILLA 7,0 7,0 8,0 8,0
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ESPECTROMETRIA DE MASAS EN TANDEM (MS/MS)

6.5.3. INTERVALO DE TIEMPO ENTRE LA FECHA DE ENTRADA EN LABORATORIO Y FECHA DE
OBTENCION DEL RESULTADO (FEL-FR). 1999-2016

En esta etapa, se solicité la media, mediana, minimo y maximo, expresado en dias de vida, del intervalo
de tiempo transcurrido desde la fecha de entrada en el laboratorio (FEL) y la obtencién del resultado
(FR). Dias que tarda el laboratorio en la obtenciéon del resultado (FEL-FR).

De los datos recogidos se obtiene el valor promedio del intervalo y los percentiles P50, P95 y P99 en
Espafia por afo y por CC. AA. y que se recoge a continuacion.

TABLA 6.5.3. INTERVALO ENTRE LA ENTRADA EN EL LABORATORIO (FEL) Y OBTENCION DEL RESULTADO (FR)

FEL-FR
INTERVALO ENTRE LA ENTRADA EN EL LABORATORIO (FEL) Y INTERVALO ENTRE LA TOMA DE MUESTRA (FM) Y ENTRADA EN
OBTENCION DEL RESULTADO (FR) 2001-2016 EL LABORATORIO (FEL) 2001-2016
B Media EP50 P95 P99 M Media EP50 mP95 P99
25 25
20
20
15
15 10
10 a |
o M mp v i ot w0l W (LTI we nll I
5 \)OP bbé @;- v‘*@ @V‘? oF &e d.v- \sév v@- \\Qv- \\O\? 0@0 ch- v‘?@ \D\v- é\v \\'\y-
AR R U *’v@ R
o 10wl wl il il || |I I|| I|| l 1l & TT TS IS ¥
2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 200920102011 2012 2013 2014 2015 2016 &;\
FEL- FR PARA MS/MS FEL-FR PARA MS/MS
ANO Media P50 ‘ P95 ‘ P99 CC. AA. Media P50 P95 P99
2001 2,0 2,0 2,0 2,0 ANDALUCIA 57 [4,0(21,0|23,4
2002 3,0 3,0 3,0 3,0 ARAGON 20 (20|20 ] 20
2003 2,1 2,1 2,1 2,1 ASTURIAS 1,0 (10| 10| 1,0
2004 2,1 2,1 2,1 2,1 BALEARES 20 |20]20] 20
2005 2,6 2,6 2,6 2,6 CANARIAS 1,5 |1,5]20] 20
2006 2,3 2,3 2,3 2,3 CANTABRIA 1,0 (10| 1,0 | 1,0
2007 2,4 2,8 3,0 3,0 CASTILLA Y LEON
CASTILLA-LA
2008 2,2 2,0 4,1 4,4 22 263030
2009 | 2,7 2,5 4,2 4,3 MANCHA
2010 | 3,1 3,5 4,5 4,6 CATALUNA 21 |1,8]34]36
2011 5,2 3,7 15,2 19,0 C. VALENCIANA 30 |3,0] 30 30
2012 5,3 3,0 17,0 22,6 EXTREMADURA 34 (35|44 |45
2013 2,5 1,8 6,6 6,9 GALICIA 26 12641 |45
2014 2,8 1,9 7,3 9,5 MADRID 1,4 1,5| 1,7 | 1,7
2015 2,0 2,0 3,4 3,9 MURCIA 3,6 3076 |79
2016 | 2,7 | 20 | 48 | 74 NAVARRA
PAIS VASCO 1,0 (10| 1,0 | 1,0
LA RIOJA 20 |20]28] 3,0
CEUTA
MELILLA 28 [3,0]38]4,0
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6.5.4.

EDAD DEL RECIEN NACIDO A LA OBTENCION DEL RESULTADO (FN-FR) 1996-2016

La edad del recién nacido a la obtencién del resultado se recoge en la tabla 5.6.4 expresado como La
suma de los intervalos: (FN-FM) + (FM-FEL) + (FEL-FR) = FN-FR

TABLA 6.5.4. EDAD DEL RECIEN NACIDO A LA OBTENCION DEL RESULTADO

FN-FR
EDAD MEDIA A LA OBTENCION DEL RESULTADO PARA MS/MS EDAD MEDIA A LA OBTENCION DEL RESULTADO PARA MS/MS
2001-2016 POR CCAA 2001-2016
EFN-FM  ® FM-FEL FEL-FR EFN-FM  ® FM-FEL FEL-FR
25 25
20 20
15
15 10
: dpaaet Bl o
2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2008 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 &
FN-FR PARA MS/MS FN-FR PARA MS/MS
ANO Media P50 P95 | P99 \ CC. AA. Media P50 P95 P99
2001 | 60 | 60 | 60 | 60 ANDALUCIA 12,5
2002 | 154 | 154 | 154 | 154 ARAGON 61 | 52 | 85 | 89
2003 | 13,1 | 13,1 | 151 | 153 ASTURIAS 40 | 40 | 40 | 40
2004 | 13,4 | 122 | 165 | 16,9 BALEARES 52 | 52 | 52 | 52
2005 | 14,1 | 12,4 | 181 | 186 CANARIAS 65 | 65 | 88 | 9,0
2006 | 13,8 | 13,8 | 16,7 | 16,9 CANTABRIA 70 | 70 | 70 | 7,0
2007 | 96 | 98 | 116 | 11,7 CASTILLA Y LEON
2008 | 13,4 | 12,7 | 187 | 191 CASTILLA-LA
93 | 76 | 136 | 14,2
2009 | 13,1 | 13,0 | 17,6 | 182 MANCHA
2010 | 11,1 | 11,2 | 141 | 145 CATALURNA 84 | 80 | 104 | 10,7
2011 | 98 | 93 | 157 | 167 C. VALENCIANA 73 | 70 | 7,9 | 80
2012 | 87 | 7,8 | 127 | 13,0 EXTREMADURA 12,3 13,2 | 189 | 191
2013 | 79 | 80 | 11,7 | 121 GALICIA 11,1 | 11,1 | 153 | 15,8
2014 | 71 | 58 | 10,3 | 106 MADRID 93 | 7,9 | 151 | 16,9
2015 | 72 | 70 | 103 | 105 MURCIA 104 | 9,0 | 181 | 18,6
2016 | 75 | 7,0 | 142 | 149 NAVARRA
PAIS VASCO 49 | 50 | 50 | 50
LA RIOJA 78 | 75 | 97 | 9,9
CEUTA
MELILLA 13,7 | 14,0 | 15,8 | 16,0
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7. OTRAS AMINOACIDOPATIAS (AAs)

Estas enfermedades no estan incluidas en la cartera comun de servicios del SNS. En el Anexo XIV se
recoge informacidn ampliada en relacidn con las AAs.

7.1. DESCRIPCION

Las técnicas cromatogréficas, utilizadas en su dia, permitieron la deteccidon precoz, no solo de
fenilcetonuria sino de otras aminoacidopatias como son la enfermedad de la orina con olor a jarabe
de arce (MSUD) y algunas tirosinemias (TYR), todo ello sobre la misma muestra de sangre en papel.

La introduccidn de la espectrometria de masas en tandem (MS/MS) en los laboratorios de cribado
neonatal, permitiéd el cambio de metodologia no solo para la deteccién de la fenilcetonuria, sino
también para la detecciéon de MSUD, TYR-I, HCY clasica y otras aminoacidopatias menos frecuentes. La
MS/MS desbanco a las técnicas cromatograficas aplicables al cribado neonatal.

En este apartado se presenta los datos de las amionoacidopatias comunicadas por los laboratorios de
cribado de las CC. AA. en el periodo 1996-2016, diferenciando a lo largo de los anos la tecnologia
utilizada.

7.2. ENFERMEDAD DE LA ORINA CON OLOR A JARABE DE ARCE (MSUD)

Defecto en la descarboxilacién oxidativa de los aminodcidos de cadena ramificada (Leu, lleu y Val). Los
marcadores utilizados son los aminodacidos ramificados leucina (Leu), isoleucina (lle) y valina (Val).
Como marcador de segundo nivel se utiliza la allo-isoleucina. Su presencia es patognomadnica de la
enfermedad. La medicion de los marcadores se lleva a cabo mediante MS/MS o en su defecto
utilizando un analizador de aminoacidos.

7.3. HOMOCISTINURIA CLASICA (CBS)

Deficiencia de cistationina-Rsintasa. El marcador utilizado es la metionina (Met) cuantificada mediante
MS/MS. La deficiencia de CBS produce un aumento de los niveles de metionina.

Un aumento de metionina también podria indicar una hipermetioninemia (HMet).

La deficiencia de metionina adenosil transferasa produce una disminucién de los niveles de
metionina y es marcador de MAT I/III.

7.4. TIROSINEMIATIPO |

Deficiencia de fumarilacetoacetato hidrolasa. El marcador utilizado es la succinilacetona (SA) y tirosina
(Tyr). Para la medicidn de SA se utiliza la MS/MS con derivatizacién previa.

Un aumento de tirosina (Tyr) se presenta en situaciones de tirosinemia persistente secundario a otras
patologias. Asimismo se puede presentar un aumento de Tyr en situaciones de tirosinemia benigna
transitoria del recién nacido.
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7.5. ANO DE INICIO

La deteccién precoz de otras aminoacidopatias (AAs) se inicié en aquellos laboratorios que disponian
de técnicas de cromatografia en capa fina (TLC) para la deteccion de la fenilcetonuria. La posibilidad
de visualizar simultdneamente otros aminoacidos, alin con una sensibilidad y especificidad menor que
la fluorimetria utilizada para la deteccidn de PKU, permitid la deteccidn de enfermedades como MSUD,
HCY, TYR-I.

La introduccidn de la espectrometria de masas en tandem (MS/MS) permitié la deteccién de otras
aminoacidopatias simultdaneamente y desbancé tanto a la fluorimetria para detecciéon de PKU como a
la TLC. La tabla siguiente recoge el afio de comienzo de la deteccidon de AAs mediante TLC y el afio de

incorporacién de la MS/MS

Laboratorio Afo Inicio | Afio Inicio |Laboratorio Afo Inicio | Afo Inicio
Cobertura Geogrdfica TLC MS/MS Cobertura Geogrdfica TLC MS/MS
Alicante 1986 CERRADO | F@mplona 2016
Alicante Navarra
Badajoz 1984 2008 | >antander 1981 2016
Extremadura Cantabria
Barcelona 2013 Sarlwtllago 1978 2001
Catalufia Galicia
Barcelona 2016 Sevilla (H'Y'M,) ‘ 1975 CERRADO
Baleares Huelva, Cddiz, Cordoba y Sevilla
Blllbao 2007 Seyllla (H'.V.R.) 1979 2008
Pais Vasco Sevilla Capital y Ceuta
Granada 1968 | CERRADQ | l2lavera 1989 2008
Jaén, Almeria, Granada Castilla-La Mancha
La Laguna 2015 VaIenqa / 1977 2014
Canarias Valencia y Castellon
Madrid Valladolid
Comunidad de Madrid LIVERISKES AL Castilla y Leon 2u
I\/I?Iaga 2010 Zaragoza (H.M.S.) 2010
Mdlaga Huesca, Teruel, Zaragoza
l\/Iurqa ' 1976 2007 Zaragoza (H.C.U.) CERRADO
Murcia y Melilla Zaragoza (1/4)
Owedo 2016 Zarggoza 2010
Asturias La Rioja

| | CROMATOGRAFIA | | INCORPORACION MS/MS

En los puntos siguientes se recogen, por enfermedad, los datos que los laboratorios comunicaron en

relacidn a la deteccidn de otras aminoacidopatias como MSUD, HCY, TYR-I, etc.
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7.6. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS PARA OTRAS AMINOACIDOPATIAS
7.6.1. RN ANALIZADOS PARA LA DETECCION DE MSUD
CCAA Laboratorio 1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
Méalaga . . . . . . . . . . . . . . 22.936 | 41.908 | 40.476 | 37.830 | 38.304 | 37.749 | 37.004
Granada 21.104 | 21.166 | 20.752 | 21.277 | 21.300 | 21.643 | 21.505 | 22.698 | 22.616 | 24.114 | 25.182 | 25.375 CERRADO
ANDALUCIA Sevilla HYM 33.170 | 33.088 | 33.075 | 33.408 | 34.230 | 34.155 | 35.100 | 35.816 . . . . . CERRADO
Sevilla HVR . . . . . . . . . . . . 83.788 | 79.698 | 60.439 | 50.832 | 48.132 | 45.444 | 45.859 | 44.293 | 42.405
ARAGON Zaragoza MS . . . . . . . . . . . . . . 9.936 12.767 | 12.073 | 11.749 | 11.613 | 11.298 | 10.932
Zaragoza HC . . . . . . . . . . . . . . . CERRADO
ASTURIAS Asturias . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . *
BALEARES Palma . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . *
CANAR]AS Canarias . . . . . . . . . . . . . . . . . . . * *
CANTABRIA Cantabria 3.865 3.867 3.796 3.931 4.205 4.143 4.390 4.607 4777 5.013 5.020 5.179 5.625 5.391 5.348 5.238 4.931 . . . *
CAST||_|_Ay LEON CastillayLe-n e .. .o .o .o e .o .o e .o .o e .o .o e .o e .o .o e .o
CASTILLATLA MANCHA [Castilla-La Mancha | 16.017 | 15.895 | 15.378 | 15.787 | 15.807 | 15.652 | 15.927 | 16.775 | 17.293 | 17.850 | 18.893 | 19.739 | 20.956 | 20.098 18.071 15.680 | 15.335
CATALURNA Catalufia oo oo oo oo oo .o .o .o .o oo .o .o .o oo .o oo .o 60.756 | 71.887 | 71.136 | 69.361
C.VALENCIANA Alicante 13.467 | 13.280 | 13.656 | 13.939 | 14.943 | 15.206 . . . . . . . . . . . . CERRADO
Valencia 21.613 | 24.402 | 23.228 | 25.022 | 26.020 | 27.417 . . . . . . . . . . . . * * *
EXTREMADURA Extremadura 10.648 | 11.003 9.598 9.675 9.750 9.480 10.840 9.553 9.650 9.612 9.806 9.857 10.318 | 10.269 | 10.785 10.705 9.388 9.005 NC 8.933 8.696
GALICIA Galicia 18.376 | 18.353 | 18.238 | 18.489 | 19.067 | 19.037 | 19.070 | 20.150 | 20.420 | 20.982 | 21.270 | 21.646 | 23.106 | 22.523 | 22.031 | 21.588 | 21.071 | 19.713 | 19.613 | 19.383 | 19.025
MADRID Madrid .o .o (X3 .o oo oo .o oo .o .o oo .o oo oo .o 63.427 | 73.028 | 68.124 | 68.879 | 68.380 | 67.073
MURCIA Murcia 13.505 | 13.957 | 13.786 | 14.038 | 15.189 | 16.013 | 16.590 | 17.745 | 17.928 | 18.473 | 17.992 | 18.479 | 19.487 | 18.485 | 17.830 | 17.390 | 16.594 | 15.946 | 16.240 | 16.257 | 16.075
NAVARRA Navarra . .. .o . .o . . e .o .. .o . .. e . e . . e .o .
PAIS VASCO Pais Vasco oo oo oo oo oo oo oo oo oo oo oo * * * * * 21.044 | 19.489 | 19.749 | 19.210 | 18.563
LA RIOJA La Rioja . . . . . . . . . . . . . . 3.423 3.196 3.231 2.952 2.935 2.809 2715
CEUTA Sevilla HVR
MELILLA Murcia 1.184 1.066 1.336 1.325 1.383 1.379 1.445 1.410 1.562 1.456 1.005
151.765 [ 155.011 | 151.507 | 155.566 | 160.511 | 143.709 [ 104.352 | 107.194 | 72.264 | 75.062 | 78.077 | 60.150 | 26.581 | 25.489 5.348 5.238 23.002 0 0 0 0
19.037 | 19.070 | 20.150 | 20.420 | 20.982 | 21.270 | 41.191 |138.035|132.300 |148.763 | 223.192 | 246.482 | 292.418 | 296.641 | 316.584 | 308.189
* No contesta ee No incluye * Enfermedad No Incluida en el PCN de la CA.
RN ANALIZADOS PARA MSUD EN ESPANA: 1996-2016 1996-2016 RN ANALIZADOS PARA MSUD POR CCAA: 1996-2016
600000 RN ANALIZADOS MSUD TLC B MS/MS
500.000 1.400.000
3.765.550 1200000
400.000 1.000.000
RN ANALIZADOS PARA MSUD R PROCEDIMIENTO ANALITICO. 800.000
300.000 19962018 500000
400.000
200.000 2.264.724 200.000
100.000 1.500.826 0 GO R, - TR S S S SN SN S S o SRR PRt B SV, SR
' : v*g e @?(’0 «3}? \‘?% e?@w«‘g%\ A&O \?’&«vé\ \on‘\ v®§ b?\'\o 1?&\ \\3%(/ @Q%, ~\?’:’L @0\ (3‘0\ »’@\\\
0 ??0 ¥ @ F & Cég\é\oy 3\4 & ?\& &é&\ < o F ‘:‘; Na -
{¥=] r~ o] a (=1 - o m o3 "2l {¥=] r~ o] L=1] o — ~ m <+ sl (fs] LV-' \\'\? +
8838858888585 c88E888¢8¢8 &
| | CROMATOGRAFIA TLC | | INCORPORACION MS/MS |

148




7.6.2. RN ANALIZADOS PARA LA DETECCION DE HCY

CCAA Laboratorio 1006 | 1997 | 1998 | 1999 | 2000 | 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2000 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016
Malaga . . . . . . . . . . . . . . 22.936 | 41.908 | 40.476 | 37.830 | 38.304 | 37.749 37.004
ANDALUCIA Granada 21.104 | 21.166 | 20.752 | 21.277 | 21.300 | 21.643 | 21.505 | 22.698 |22.616|24.114|25.182| 25.375 CERRADO
Sevilla HYM 33.170 | 33.088 | 33.075 | 33.408 | 34.230 | 34.155 | 35.100 | 35.816 . . . . . CERRADO
Sevilla HVR . . . . . . . . . . . . 83.788 | 79.698 | 60.439 | 50.832 | 48.132 | 45.444 | 45.859 | 44.293 42.405
ARAGON Zaragoza MS . . . . . . . . . . . . . . 9,936 | 12.767 | 12.073 | 11.749 | 11613 | 11.298 | 10.932
Zaragoza HC . . . . . . . . . . . . . . . CERRADO
ASTURIAS Asturias . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . *
BALEARES Palma . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . *
CANAR[AS Canarias . . . . . . . . . . . . . . . . . . . * *
CANTABRIA Cantabria 3.865 3.867 3.796 3.931 4.205 4.143 4.390 4.607 | 4.777 | 5.013 | 5.020 | 5.179 5.625 5.391 5.348 5.238 4.931 . . . *
CASTILLAy LEON Castillay Le-n . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .
CASTILLATLA MANCHA |Castilla-La Mancha | 16.017 | 15.895 | 15378 | 15.787 | 15.807 | 15.652 | 15.927 | 16.775 [17.293[17.850{18.893] 19.739 [ 20.956 | 20.098 18.071 15680 | 15335
CATALURNA Catalufia . . - . - - . - - . . . . . . . o« | 60.756 | 71.887 | 71.136 | 69.361
Ali \( 13.467 | 13.280 | 13.656 | 13.939 | 14.943 | 15.206 . . . . . . CERRADO
C.VALENCIANA cane
Valencia 21.613 | 24.402 | 23.228 | 25.022 | 26.020 | 27.417 . . . . . . . * * *
EXTREMADURA Extremadura 10.648 | 11.003 9.598 9.675 9.750 9.480 | 10.840 | 9.553 | 9.650 | 9.612 | 9.806 | 9.857 * * * & & e & & &
GALICIA Galicia 18.376 | 18.353 | 18.238 | 18.489 | 19.067 | 19.037 | 19.070 | 20.150 [20.420(20.982(21.270| 21.646 | 23.106 | 22.523 | 22.031 | 21.588 | 21.071 | 19.713 | 19.613 | 19.383 19.025
MADRID Madrid .o .o .. .o .o .. .. .. .o .o .. .. .. .. .. * * * * * *
MURCIA Murcia 13505 | 13957 [13.786 | 14.038 | 15189 | 16.013 | 16590 | 17.745 [17.928]|18.473|17.992| 18.479 | 19.487 | 18.485 | 17.830 | 17.390 | 16.594 | 15.946 | 16.240 | 16.257 | 16.075
NAVARRA Navarra .. . e .. . .o . .o . .. . .o .o e e e e .. .. . e
PAIS VASCO Pais Vasco oo (3 oo oo oo oo oo oo oo .o .o * * * * * 21.044 | 19.489 | 19.749 | 19.210 18.563
LA RIOJA La Rioja . . . . . . . . . . . . . . 3423 | 3196 | 3231 | 2952 | 2.935 | 2.809 | 2715
CEUTA Sevilla HVR
MELILLA Murcia 1.184 | 1.066 1.336 1.325 1.383 1.379 1.445 1.410 1.562 1.456 1.005
151.765| 155.011 |151.507| 155.566 |160.511(143.709|104.352|107.194|72.264|75.062|78.077| 60.150 | 26.581 | 25.489 | 5.348 5.238 | 23.002 0 0 0 0
19.037 | 19.070 [ 20.150 [20.420[20.982[21.270] 41.191 [127.717[122.031[137.978]149.060[164.066|215.289]227.762]239.271 | 232420
¢ No contesta ee No incluye * Enfermedad No Incluida en el PCN de la CA.
RN ANALIZADOS PARA HCY EN ESPANA: 1996-2016 1996-2016 RN ANALIZADOS PARA HCY POR CCAA: 1996-2016
TIC = Ms/Ms RN ANALIZADOS HCY TIC mMs/Ms
L 1.400.000
3.278.540
1.200.000
500.000
RN ANALIZADOS PARA HCY (CBS) POR PROCEDIMIENTO 1.000.000
200.000 ANALITICO. 1996-2016 200.000
600.000
300.000 1.777.714 400,000
200.000 200.000
0
100.000 F P EPT ST FFEF OGP
FESTFTETEITLT T IS F TS
0 1.500.826 ® IS TS ARy
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| | CROMATOGRAFIATLC || INCORPORACION MS/MS |
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7.6.3. RN ANALIZADOS PARA LA DETECCION DE TYR-I
CCAA Laboratorio 1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
Malaga . . . . . . . . . . . . . . 22.936 | 41.908 | 40.476 | 37.830 | 38.304 | 37.749 | 37.004
ANDALUCIA Granada 21.104 | 21.166 |20.752 | 21.277 | 21.300 | 21.643 | 21.505 | 22.698 |22.616(24.114|25.182| 25.375 CERRADO
Sevilla HYM 33.170 | 33.088 | 33.075 | 33.408 | 34.230 | 34.155 | 35.100 | 35.816 . . . . . CERRADO
Sevilla HVR . . . . . . . . . . . . 83.788 | 79.698 | 60.439 | 50.832 | 48.132 | 45.444 | 45.859 | 44.293 | 42.405
Zaragoza MS . . . . . . . . . . . . . . 9.936 | 12.767 | 12.073 | 11.749 | 11.613 | 11.298 | 10.932
ARAGON d
Zaragoza HC . . . . . . . . . . . . . . . CERRADO
ASTURIAS Asturias . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . *
BALEARES Palma . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . *
CANARIAS Canarias . . . . . . . . . . . . . . . . . . . * *
CANTABRIA Cantabria 3.865 3.867 3.796 3.931 4.205 4.143 4.390 4.607 | 4.777 | 5.013 | 5.020 | 5.179 5.625 5.391 5.348 5.238 4.931 . . . *
CASTILLA y LEON Castillay Le-n . o o . . . . . . . . . . o o . o . . . .
CASTILLATLA MANCHA |[Castilla-La Mancha | 16.017 | 15.895 | 15.378 | 15.787 | 15.807 | 15.652 | 15.927 | 16.775 |17.293|17.850|18.893( 19.739 | 20.956 | 20.098 18.071 15.680 | 15.335
CATALUNA Cataluiia co oo o0 co oo oo oo oo oo oo .o .o oo oo oo oo (X3 60.756 | 71.887 | 71.136 | 69.361
C.VALENCIANA Alicante 13.467 | 13.280 | 13.656 | 13.939 | 14.943 | 15.206 . . . . . . . . . . . . CERRADO
Valencia 21.613 | 24.402 | 23.228 | 25.022 | 26.020 | 27.417 . . . . . . . . . . . . * * *
EXTREMADURA Extremadura 10.648 | 11.003 | 9.598 9.675 9.750 9.480 | 10.840 | 9.553 [ 9.650 | 9.612 | 9.806 | 9.857 | 10.318 | 10.269 | 10.785 | 10.705 | 9.388 9.005 NC 8.933 8.696
GALICIA Galicia 18.376 | 18.353 | 18.238 | 18.489 | 19.067 | 19.037 | 19.070 | 20.150 [20.420|20.982|21.270| 21.646 | 23.106 | 22.523 | 22.031 | 21.588 | 21.071 | 19.713 | 19.613 | 19.383 | 19.025
MADRID Madrid co oo oo oo oo oo .o .o oo .o .o .o .o .o .o 63.427 | 73.028 | 68.124 | 68.879 | 68.380 | 67.073
MURCIA Murcia 13.505 | 13.957 | 13.786 | 14.038 | 15.189 | 16.013 | 16.590 | 17.745 [17.928|18.473|17.992| 18.479 | 19.487 | 18.485 | 17.830 | 17.390 | 16.594 | 15.946 | 16.240 | 16.257 | 16.075
NAVARRA Navarra e e .o . .o .o .o e e e .o .o e e .o .o .o . .o .o e
PAIS VASCO Pais Vasco . . . . . . . . . . . * * * * * * * * * *
LA RIOJA La Rioja . . . . . . . . . . . . . . 3423 | 3.196 3:231" 2.952 2.935 2.809 2.715
CEUTA Sevilla HVR
MELILLA Murcia 1.184 | 1.066 1.336 1.325 1.383 1.379 1.445 1.410 1.562 1.456 1.005
151.765| 155.011 [151.507 [ 155.566 [160.511|143.709|104.352|107.194(72.264|75.062(78.077| 60.150 | 26.581 | 25.489 | 5.348 5.238 | 23.002 0 0 0 0
19.037 | 19.070 | 20.150 (20.420)20.982(21.270| 41.191 (138.035 [132.300(148.763(223.192|225.438|272.929|276.892|297.374 | 289.626
* No contesta *e Noincluye * Enfermedad No Incluida en el PCN de la CA.
RN ANALIZADOS PARA TYR EN ESPANA: 1996-2016 1996-2016 RN ANALIZADOS PARA TYR POR CCAA: 1996-2016
TLC = MS/MS RN ANALIZADOS TYR-I TLC mMS/MS
600000 1.400.000
3.667.495
1.200.000
500000
RN ANALIZADOS PARA TYR POR PROCEDIMIENTO ANALITICO. 1.000.000
400000 1996-2016 800.000
600.000
300000 100,000
2.166.669
200000 200.000
0
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7.7.

INDICADORES DE CALIDAD

7.7.1. COBERTURA DE LOS PROGRAMAS DE CRIBADO DE MSUD, HCY y TYR EN ESPANA

MSUD
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TYR-I

TLC | MS/MS
1996 | 41,93%
1997 | 42,08%

COBERTURA PARA TYR-I EN ESPANA 1996-2016

Te MS/MS 1998 | 41,57%

100% 1999 | 41,02%

90% 2000 | 40,47%
80% 2001 | 35,46% | 4,80%
70% 2002 | 24,98% | 4,57%
60% 2003 | 24,33% | 4,57%
50% 2004 | 15,95% | 4,51%
40% 2005 | 16,15% | 4,51%
30% 2006 | 16,20% | 4,41%
20% 2007 | 15,86% | 10,33%
10% 2008 | 5,28% | 34,80%
0% 2009 32,64%
A L S LGNS SN A S e G G R S 2010 34,80%

N R AT AT AT AT AR AR AT AR AT A A4S AR AR AR AR AR AR A

2011 47,43%
2012 | 3,99% | 49,73%
2013 64,30%
2014 64,99%
2015 71,07%
2016 72,71%

En 1996 la cobertura con técnicas cromatograficas alcanzé un maximo de 42%. En 2001 Galicia
incorpora a su programa la tecnologia MS/MS. Ambas tecnologias coexistieron en el tiempo hasta que
los laboratorios que continuaron con cromatografia introdujeron la tecnologia MS/MS.

En el Anexo XIV se amplian los datos por aifo y CC. AA.
7.7.2. INTERVALOS DE TIEMPOS

Para la deteccidn de otras aminoacidopatias se utilizd y se utiliza la misma muestra de sangre en papel
sobre la que se realizaba y se realiza la deteccidn de PKU, por lo que los intervalos de tiempo entre FN-
FM, FM-FEL y FEL-FR son los mismos que se presentaron en el apartado dedicado a la fenilcetonuria,
antes de incorporar MS/MS.

Cuando la tecnologia MS/MS se introduce en los laboratorios, el intervalo de tiempo en obtener el
resultado (FEL-FR) cambia y se recoge en el apartado 6 dedicado a la espectrometria de masas en
tandem (MS/MS).
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7.8.

CASOS DE OTRAS AMINOACIDOPATIAS DETECTADOS POR LAS CC. AA.

En este apartado se recogen los casos de AAs detectados en el periodo 1996-2016 por las CC. AA. cuya cartera de servicios complementaria incluia otras AAs.

7.8.1. CASOS DETECTADOS CON ENFERMEDAD DE LA ORINA CON OLOR A JARABE DE ARCE (MSUD)

CASOS MSUD DETECTADOS EN ESPARNA: 1996-2016

TLC W MS/MS

CASOS MSUD DETECTADOS POR CCAA: 1996-2016

TLC = MS/MS

15

10

o @“‘3 & P %0\\ & ’\@» & »\"‘\v & F & O &F & \\0?
0 \;@‘\\0 & & %‘Sy dg};y‘\&i\\"\{y@? ‘/*\i%'@u;@ $ ‘%)@\‘YA:&S”‘F I
O N~ 0 O 9 o o M g N W~ W O O o N M ST oW Q?«\\)?‘ ¢
| | CROMATOGRAFIA TLC | | INCORPORACION MS/MS |
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS MSUD INCIDENCIA
TECNICAS CROMATOGRAFICAS (TLC) 1.500.826 10 1: 150.826
ESPECTROMETRIA DE MASAS EN TANDEM (MS/MS) 2.264.724 21 1: 107.844
TOTAL 3.765.550 31 1:121.469
Edad Deteccion TLC Edad Deteccion MS/MS
N 10 N 21
Media 14,5 Media 19,9
P50 13,0 P50 10,0
P95 26,2 P95 39,0
P99 27,6 P99 151,8
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7.8.2. CASOS DETECTADOS CON HOMOCISTINURIA CLASICA (HCY)

Se presentan los casos detectados con homocistinuria clasica en el periodo 1996-2016 y por CA, analizados con distintos procedimientos analiticos. La
incidencia se calcula por procedimiento analitico. En este caso, cuando se utiliza técnicas cromatograficas, la incidencia es muy baja debido a la baja

sensibilidad y especificidad de la técnica. Por ello la incidencia de la enfermedad se calcula cuando el procedimiento es MS/MS.

La Comunidad de Madrid comunicd, como un hallazgo incidental, 2 casos (2011 y 2013) con HCY-CBS que no se incluyen para célculo de incidencia

CASOS HCY (CBS) DETECTADOS EN ESPANA: 1996-2016 CASOS HCY (CBS) DETECTADOS POR CCAA: 1996-2016
TLC MS/MS TLC MS/MS

4 10
8

3 6
a

2 2
0
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§38§83cs888888888gcE¢E¢E8¢EEE o
| | CROMATOGRAFIA TLC | | INCORPORACION MS/MS |
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS | HCY (CBS) | INCIDENCIA
TECNICAS CROMATOGRAFICAS (TLC) 1.500.826 1
ESPECTROMETRIA DE MASAS EN TANDEM (MS/MS) 1.777.714 13 1:136.747
TOTAL 3.278.540 14 -

Edad Deteccién CBS TLC

No Responde el 100% de los casos

Edad Deteccion CBS MS/MS

N 1 N 13
Media NC Media 12,8
P50 NC P50 10,0
P95 NC P95 27,8
P99 NC P99 36,0

Responde el 86,6% de los casos

ya que la deteccién de HCY no estd incluida en su cartera complementaria de servicios.
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7.8.3. CASOS DETECTADOS CON HIPERMETIONINEMIA (HMet)
CASOS HIPERMETIONINEMIA DETECTADOS EN ESPANA CASOS HIPERMETIONINEMIA DETECTADOS POR CCAA
1996-2016 1996-2016
TLC MS/MS TLC MS/MS
5 10
. 8
6
3 a
2 2
1 0 <
© ~ @ @ O o N m YN ® R ® OO A NMT N W & ¥ :
| | CROMATOGRAFIATLC | | INCORPORACION MS/MS |
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS HMet INCIDENCIA
TECNICAS CROMATOGRAFICAS (TLC) 1.500.826 0
ESPECTROMETRIA DE MASAS EN TANDEM (MS/MS) 1.777.714 15 1:118.514
TOTAL 3.278.540 5 | -
Edad Deteccion Hmet TLC Edad Deteccion HMet MS/MS
N 0 N 17
Media Media 8,0
P50 P50 16,0
P95 P95 60,6
P99 P99 72,1

+ 1 caso de hipermetioninemia transitoria

La Comunidad de Madrid comunicé, como un hallazgo incidental, 2 casos (2012 y 2016) con HMet que no se incluyen para calculo de
incidencia ya que la deteccidn de HCY no esta incluida en su cartera complementaria.
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7.8.4. CASOS MAT I/Ill DETECTADOS

CASOS MAT I/1ll DETECTADOS EN ESPANA 1996-2016 CASOS MAT I/1ll DETECTADOS POR CCAA 1996-2016
TLC MS/MS TLC MS/MS
5 5
. 4
3
3
2
2 1
1 0 N
TP EFLFITFTFTFTITFILIT L T
. @o?‘ & g:“‘i,@‘? @\‘ig\ l\\yi\fi@& f"&}v" F ¥ \4\“’%\@‘&@& T EE
[¥=] r~ 2] [=2] o = o (a2} =+ [*3] w M~ o [=)] o — (o'} o =t ["p] [Vs] ;-fvb \\i\yk (\;\ ‘é"_\
8888888888 SSS8S8EEEEEEEEE &
| | CROMATOGRAFIA TLC | | INCORPORACION MS/MS |
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS | MATI/lIl | INCIDENCIA
TECNICAS CROMATOGRAFICAS (TLC) 1.500.826 0
ESPECTROMETRIA DE MASAS EN TANDEM (MS/MS) 1.777.714 6 1: 296.285
TOTAL 3.278.540 6 | -
Edad Deteccion Edad Deteccion
TLC MS/MS
MAT /111 MAT /111
N 0 N 8
P50 P50 11,5
P95 P95 33,3
P99 P99 40,3

La Comunidad de Madrid comunicd, como un hallazgo incidental, 2 casos (2012 y 2015) con MAT I/IIl que no se incluyen para célculo de incidencia ya que la
deteccion de HCY no esta incluida en su cartera complementaria.
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7.8.5. CASOS DETECTADOS CON TYR-I

CASOS CON TYR-I DETECTADOS EN ESPANA 1996-2016 CASQOS CON TYR-I DETECTADQOS POR CCAA 1996-2016
TLC MS/MS TLC MS/MS
5 10
8
4
6
3 4
2 2
; 0
FRFLPFFEFEFFFOFF LG F T
0 & 3"%Q,@@v*‘&ﬁ&i\?\i@"*ifi\@“\;@@ & “‘?},‘* T &
[T - B - N~ T RO s N ¥ N €~ B -~ N~ N — SO B o R s B ¥ B db\c? C\‘fp
| | CROMATOGRAFIATLC | | INCORPORACION MS/Ms |
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS TYYR-I INCIDENCIA
TECNICAS CROMATOGRAFICAS (TLC) 1.500.826 3 1: 500.275
ESPECTROMETRIA DE MASAS EN TANDEM (MS/MS) 2.166.669 9 1: 240.741
TOTAL 3.667.495 12 -
Edad Deteccion TYR-I Edad Deteccion TYR-I
N 3 N 9
P50 15,0 P50 11,0
P95 821 | pgs 27,0
P99 33,6 | pog 33,4

Para el célculo de la incidencia de TYR-I se deberia considerar solos los casos detectados por MS/MS ya que el marcador primario es la SA que por técnicas
cromatograficas no es posible su medicion.
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7.8.6. CASOS DETECTADOS CON TIROSINEMIA PERSISTENTE (TP)

CASOS CON TIROSINEMIA PERSISTENTE DETECTADOS EN
ESPANA:; 1996-2016

CASOS CON TIROSINEMIA PERSISTENTE DETECTADOS POR
CCAA: 1996-2016

TLC MS/MS TLC MS/MS
5 5
K}
4
3
3 2
2 1
| 0
C}‘ ‘Ot\ Qg) Q—. \;;i? Q\V Ot\ Q?‘ v‘\?‘ ‘Qt‘ \EQY \}{}v ) 0\7‘ qy :-(_‘O \\,V \5&1 \\,\?*
0 v\@w}g ngE’ é"}o%%‘*‘Q’&L\’Y\‘S‘o?@Kg«\\\?\i\}-‘:‘@ié\vi?g\i&@ & @VQ?_& \*\;&\i o S ©
W O~ 0 O d N T oW W~ O o N M T NN WO "@\\,\3’ S
2 8 88 888883888888 s=2¢8¢8 &2 8 & &
- — — — o~ o~ (') o~ (') o~ o~ o~ o~ o~ o~ o~ o~ o~ o~ o~ (') ~
| | CROMATOGRAFIA TLC | | INCORPORACION MS/MS |
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS TP INCIDENCIA
TECNICAS CROMATOGRAFICAS (TLC) 1.500.826 1:750.413
ESPECTROMETRIA DE MASAS EN TANDEM (MS/MS) 2.166.669 1:309.524
TOTAL 3.667.495 1: 407.499
Edad Detecciéon TP Edad Detecciéon TP
N 2 N 7
Media 8,0 | Media 17,6
P50 8.0 | pso 18,0
P95 10.7 | pos 24,2
P99 109 | pgo 25,6
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7.8.7. CASOS DETECTADOS CON TIROSINEMIA TRANSITORIA (TT)

CASOS DETECTADOS CON TT EN ESPARA: 1996-2016

CASQOS DETECTADOS CONTT POR CCAA: 1996-2016

1996-2016
TLC MS/MS
TLC MS/MS
60
250
50
200
40 150
30 100
20 50
0
10 F ;L P ST %v-‘\@ & oF P P o O \@v e \\\\y-
. Q_@o‘?\5 & \;a\olv“@tv“ ds\&i\\\“i&é Cg\“f \}@\“;@}v s @‘5%‘@“?:‘?\-;‘@ € EE
(¥=] M~ =] (=2} (=] - o o <t w w I~ -] [=2] (=] — (o] (4] <t w w (}' \\,&V ¥ ‘;}'
| | CROMATOGRAFIA TLC | | INCORPORACION MS/MS |
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS TT INCIDENCIA
TECNICAS CROMATOGRAFICAS (TLC) 1.500.826 146 1: 10.280
ESPECTROMETRIA DE MASAS EN TANDEM (MS/MS) 2.166.669 162 1:13.374
TOTAL 3.667.495 308 1:11.907
Edad Deteccion TT Edad Deteccion TT
N 146 N 162
P50 11,1 | p5o 10,8
P95 175 | pos 18,4
P93 200 | pgg 21,1




7.9.

RESUMEN E INCIDENCIAS DE LOS CASOS DETECTADOS CON AMINOACIDOPATIAS

RN ANALIZADOS MSUD RN ANALIZADOS HCY (CBS)
TLC MS/MS CASOS CASOS TLC MS/MS CASOS CASOS

1996 151.765 0 1996 151.765 1

1997 155.011 1 1997 155.011 0

1998 151.507 2 1998 151.507 0

1999 155.566 1 1999 155.566 0

2000 160.511 2 2000 160.511 0

2001 143.709 19.037 3 1 2001 143.709 19.037 0

2002 104.352 19.070 1 1 2002 104.352 19.070 0

2003 107.194 20.150 0 0 2003 107.194 20.150 0

2004 72.264 20.420 0 1 2004 72.264 20.420 0 1
2005 75.062 20.982 0 0 2005 75.062 20.982 0 0
2006 78.077 21.270 0 0 2006 78.077 21.270 0 0
2007 60.150 41.191 0 1 2007 60.150 41.191 0 0
2008 26.581 138.035 0 0 2008 26.581 127.717 0 0
2009 25.489 132.300 0 1 2009 25.489 122.031 0 1
2010 5.348 148.763 0 3 2010 5.348 137.978 0 3
2011 5.238 223.192 0 3 2011 5.238 149.060 0 2
2012 23.002 246.482 0 1 2012 23.002 164.066 0 0
2013 292.418 3 2013 215.289 0
2014 296.641 2 2014 227.762 2
2015 316.584 3 2015 239.271 1
2016 308.189 1 2016 232.420 3
TOTAL | 1.500.826 | 2.264.724 10 21 TOTAL | 1.500.826 |1.777.714 1 13

INCIDENCIA 1:150.826 | 1:107.844 INCIDENCIA 1:136.747
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RN ANALIZADOS

Hiper Metioninemia

RN ANALIZADOS

MAT I/l

TLC MS/MS CASOS CASOS TLC MS/MS CASOS CASOS
1996 151.765 0 1996 151.765 0
1997 155.011 0 1997 155.011 0
1998 | 151.507 0 1998 | 151.507 0
1999 155.566 0 1999 155.566 0
2000 160.511 0 2000 160.511 0
2001 | 143.709 19.037 0 2001 | 143.709 19.037 0
2002 | 104.352 19.070 0 2002 | 104.352 19.070 0
2003 107.194 20.150 0 2003 107.194 20.150 0
2004 72.264 20.420 0 2 2004 72.264 20.420 0
2005 75.062 20.982 0 0 2005 75.062 20.982 0
2006 78.077 21.270 0 1 2006 78.077 21.270 0
2007 60.150 41.191 0 1 2007 60.150 41.191 0
2008 26.581 127.717 0 2 2008 26.581 127.717 0
2009 25.489 122.031 0 0 2009 25.489 122.031 0
2010 5.348 137.978 0 1 2010 5.348 137.978 0
2011 5.238 149.060 0 2 2011 5.238 149.060 0 2
2012 23.002 164.066 0 2 2012 23.002 164.066 0 0
2013 215.289 1 2013 215.289 0
2014 227.762 0 2014 227.762 2
2015 239.271 1 2015 239.271 1
2016 232.420 2 2016 232.420 1
TOTAL | 1.500.826 | 1.777.714 0 15 TOTAL | 1.500.826 | 1.777.714 6
INCIDENCIA 1:118.514 INCIDENCIA 1:296.286
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RN ANALIZADOS TYR-I RN ANALIZADOS TP
TLC MS/MS CASOS CASOS TLC MS/MS CASOS CASOS

1996 | 151.765 0 1996 | 151.765 0

1997 | 155.011 0 1997 | 155.011 0

1998 | 151.507 1 1998 | 151.507 0

1999 | 155.566 0 1999 | 155.566 2

2000 | 160.511 1 2000 | 160.511 0

2001 | 143.709 19.037 0 1 2001 | 143.709 19.037 0 0
2002 | 104.352 19.070 0 1 2002 | 104.352 19.070 0 0
2003 | 107.194 20.150 0 0 2003 | 107.194 20.150 0 0
2004 72.264 20.420 0 0 2004 72.264 20.420 0 0
2005 75.062 20.982 1 0 2005 75.062 20.982 0 0
2006 78.077 21.270 0 0 2006 78.077 21.270 0 0
2007 60.150 41.191 0 1 2007 60.150 41.191 0 0
2008 26.581 138.035 0 0 2008 26.581 138.035 0 2
2009 25.489 132.300 0 0 2009 25.489 132.300 0 0
2010 5.348 148.763 0 0 2010 5.348 148.763 0 0
2011 5.238 223.192 0 0 2011 5.238 223.192 0 1
2012 23.002 225.438 0 3 2012 23.002 225.438 0 4
2013 272.929 1 2013 272.929 0
2014 276.892 0 2014 276.892 0
2015 297.374 0 2015 297.374 0
2016 289.626 2 2016 289.626 0
TOTAL | 1.500.826 | 2.166.669 3 9 TOTAL | 1.500.826 | 2.166.669 2 7

INCIDENCIA 1:500.275 | 1:240.741 INCIDENCIA 1:750.413 | 1:309.524
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RN ANALIZADOS TLC |MS/MS
TLC MS/MS | CASOS | CASOS AC. ARGININSUCCINICA 4
1996 | 151.765 24 ALKAPTONURIA 3
1997 | 155.011 31 ARGININEMIA 2
1998 | 151.507 52 ASAD 2
1999 | 155.566 14 ASLD 1
2000 | 160.511 20 CITRULINEMIA 11
2001 | 143.709 | 19.037 0 HIDROXIPROLINEMIA 2
2002 | 104352 | 19.070 0 HIPERGLICINEMIA 2
2003 | 107.194 | 20.150 0 HIPERPROLINEMIA 4
2004 | 72264 | 20420 0 oTC 3
2005 | 75062 | 20982 0 TIROSINEMIA TIPO I/II 1
2006 | 78077 | 21.270 0 TIROSINEMIA TIPO 11 1
2007 | 60.150 | 41.191 0 17
2008 | 26581 | 138.035 1
2009 | 25489 | 132.300 0 CROMATOGRAFIA INCORPORACION
2010 5.348 | 148.763 2 53 e MS/MS
2011 | 5238 | 223192 2 39
2012 | 23.002 | 225438 0 31
2013 272.929 0
2014 276.892
2015 297374
2016 289.626
TOTAL | 1.500.826 | 2.166.669 | 146 162
INCIDENCIA 1:10280 1:13.374
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RESUMEN DE LAS AMINOACIDOPATIAS DETECTADAS

180
160
140
120
100
80
60
40
20

AMINOACIDOPATIAS DETECTADAS EN ESPANA 1996-2016

TLC = MS/MS

MSUD HCY HMet  MATI/l  TYR-I TP T OTRAS

DONDE:

MSUD: Enfermedad de |a orina con olor a jarabe de arce
HCY: Homocistinuria Clasica (CBS)

HMet: Hipermetioninemia

MAT I/1l1= deficiencias de metionina adenosil transferasa
TYR-I = Tirosinemia tipo |

TP=Tirosinemia Persistente

TT=Tirosinemia Transitoria

CROMATOGRAFIA INCORPORACION
TLC MS/MS
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TRASTORNOS DEL TRANSPORTE DE AMINOACIDOS:
AMINOACIDURIAS

8. AMINOACIDURIAS

Estas enfermedades no estan incluidas en la cartera comun de servicios del SNS. En el Anexo XV se
recoge informacidn ampliada en relacidon con las aminoacidurias.

Tres CC. AA. recogen una muestra de orina en papel para el estudio de aminoacidurias ademas de la
muestra de sangre de papel. Se presentan en este apartado los datos recogidos para la deteccion de
aminoacidurias comunicados por los laboratorios durante el periodo 1996-2016.

8.1. ANO DE INICIO

Los laboratorios que toman la muestra de orina comenzaron al inicio de sus programas y la fecha se
recoge en la tabla 8.1

TABLA 8.1. ANO DE INICIO EN ESPANA DEL PROGRAMA DE DETECCION PRECOZ DE AMINOACIDURIAS

Laboratorio Laboratorio

Ao Inicio Ao Inicio

Cobertura Geogrdfica Cobertura Geogrdfica

Jaen, Almeria, Granada

La Laguna

Canarias

Madrid
Comunidad de Madrid

Malaga
Mdlaga

Murcia
Murcia y Melilla

Oviedo

Asturias

1973-1986

Alicante Pamplona

Alicante Navarra

Badajoz Santander
Extremadura Cantabria
Barcelona Santiago

Catalufia Galicia

Barcelona Sevilla (H.V.M)
Baleares Huelva, Cddiz, Cordoba y Sevilla Provincia
Bilbao Sevilla (H.V.R.)
Pais Vasco Sevilla Capital y Ceuta
Granada Talavera

CastillanLa Mancha

Valencia

Valencia y Castellon

Valladolid

Castilla € Ledn

Zaragoza (H.M.S.)

Huesca, Teruel, Zaragoza

Zaragoza (H.C.U.)
Zaragoza (1/4)

Zaragoza

[I- Rioja
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TRASTORNOS DEL TRANSPORTE DE AMINOACIDOS:
AMINOACIDURIAS

8.2. RN ANALIZADOS PARA AMINOACIDURIAS SOBRE MUESTRA DE ORINA IMPREGNADA EN PAPEL
CCAA Laboratorio 1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
Malaga
ANDALUCIA Granada CERRADO
Sevilla HYM CERRADO
Sevilla HVR
ARAGON Zaragoza MS
Zaragoza HC CERRADO
ASTURIAS Asturias
BALEARES Barcelona/Palma
CANARIAS Canarias
CANTABRIA Cantabria
CASTILLAy LEON Castillay Le-n
CASTILLATLA MANCHA [Castilla-La Mancha
CATALUNA Catalufia
C.VALENCIANA Allcante
Valencia
EXTREMADURA Extremadura 10.648 | 11.003 | 9.598 | 9.675 | 9.750 | 9.480 |[10.840 [ 9.553 | 9.650 | 9.612 | 9.806 | 9.857 | 10.318 | 10.269 | 10.785 | 10.705 | 9.388 | 9.005 NC 8.933 | 8.696
GALICIA Galicia 18.376 | 18.353 | 18.238 | 18.489 | 19.067 | 19.037 | 19.070 | 20.150 |20.420(20.982|21.270| 21.646 | 23.106 | 22.523 | 22.031 | 21.588 | 21.071 | 19.713 | 19.613 | 19.383 | 19.025
MADRID Madrid
MURCIA Murcia 13.505 | 13.957 | 13.786 | 14.038 | 15.189 | 16.013 | 16.590 | 17.745 |17.928(18.473|17.992| 18.479 | 19.487 | 18.485 | 17.830 | 17.390 | 16.594 | 15.946 | 16.240 | 16.257 | 16.075
NAVARRA Navarra
PAIS VASCO Pais Vasco
LA RIOJA Zaragoza HCU/HMS
CEUTA Sevilla HVR
MELILLA Murcia 1.184 | 1.066 | 1.336 | 1.325 | 1.383 | 1.379 | 1.445 | 1410 | 1.562 | 1.456 | 1.005

42529 43.313

41.622

42.202

44.006

44.530

46.500

47.448

47.998 49.067 50.252 51.048

54.247

52.029

51.062 48.498 46.074 37.415 46.029 44.801

RN ANALIZADOS PARA AMINOACIDURIAS EN ESPARA
1996-2016

W Muestra: Orina en papel
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RN ANALIZADOS

983.272

RN ANALIZADOS PARA AMINOACIDURIAS POR CCAA
1996-2016

M Muestra: Orina en papel
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TRASTORNOS DEL TRANSPORTE DE AMINOACIDOS:
AMINOACIDURIAS

8.3. INDICADORES DE CALIDAD
8.3.1. COBERTURA DEL CRIBADO DE AMINOACIDURIAS EN ESPANA

COBERTURA PARA AMINOACIDURIAS EN ESPANA 1996-2016 11,75%
11,76%

= Orina en papel 11,42%

100% 11,13%
11,10%

90% 10,99%
80% 11,13%
70% 10,77%
10,59%

60% 10,56%
50% 10,43%
20% 12,65%
0% 13,68%
12,98%

20% 12,46%
10% p— S 10,85%

10,70%
10,86%
8,78%

11,00%
10,96%

0%

1996
1997
1998
1999
2000
2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011
2012
2013
2014
2015
2016

En el Anexo XV se amplian los datos por afio y CC. AA.
8.3.2. INTERVALOS DE TIEMPOS

Los datos correspondientes a los intervalos de tiempo FN-FM; FM-FEL; FEL-FR y FN-FR no se
recogieron en ningin momento y no se dispone de ellos.

8.4. CASOS DETECTADOS CON ALGUNA AMINOACIDURIA EN ESPANA 1996-2016

Se presentan los casos detectados por los laboratorios de cribado de las CC. AA. que recogen
muestra de orina. Se han comunicado casos con cistinuria y casos con cistinuria-lisinuria que
se presentan a continuacion.
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8.4.1. CASOS DETECTADOS CON CISTINURIA

TRASTORNOS DEL TRANSPORTE DE AMINOACIDOS:
AMINOACIDURIAS
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CASOS DETECTADOS CON CISTINURIA 1996-2016

30

25
20

CASOS DETECTADOS CON CISTINURIA POR CCAA
1996-2016
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] 65 (5‘5 c@ S ,19 ,\9 R &
RN ANALIZADQOS | CISTINURIA | INCIDENCIA
983.272 52 1:18.909

Edad Deteccion
Cistinuria

N 52
P50 14,9
P95 19,5
P99 20,2
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8.4.2. CASOS DETECTADOS CON CISTINURIA-LISINURIA

TRASTORNOS DEL TRANSPORTE DE AMINOACIDOS:
AMINOACIDURIAS

CASOS DETECTADOS CON CISTINURIA-LISINURIA 1996-2016

CASOS DETECTADQS CON CISTINURIA-LISINURIAPOR CCAA

" 1996-2016
25
12
20
10
15
g
10
6 |
5
4
| ‘ I O -
2 S ol I I Ve ¥ P L
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e nP22szZggggsseesyazgas d ¢
233 3323833828833 32382 ¢8 =78 S
RN ANALIZADOS | CISTINURIA-LISINURIA | INCIDENCIA
983.272 58 1:16.953
Edad Deteccion
CISTINURIA LISINURIA
N 58
P50 18,2
P95 28,3
P99 24,9
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS
MCADD

TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS (AG)

En este apartado se recogen los datos correspondientes a la deteccién de trastornos del metabolismo
de la B-oxidacién mitocondrial de acidos grasos (MCADD, LCHADD, VLCADD, SCADD, CTD/CUD). En el
Anexo XVI se recoge informacion ampliada en relacién con los trastornos del metabolismo de AG.

9. MCADD
Enfermedad Incluida en la cartera comun de servicios del SNS.

9.1. DESCRIPCION

Deficiencia de la enzima acil-CoA deshidrogenasa de acidos grasos de cadena media (MCADD), lo que
impide el metabolismo de acidos grasos de cadena media, produciendo en consecuencia el aumento
de octanoilcarnitina (C8), decanoilcarnitina (C10) y aumento de la ratio C8/C10.

9.2. OBIJETIVO DEL PROGRAMA

Detectar a los recién nacidos afectos lo antes posible (8-10 dias de vida del recién nacido), e iniciar
tratamiento antes de los 15 dias de vida. La deteccidon y el tratamiento precoz evita la morbimortalidad

y las posibles discapacidades asociadas a la enfermedad.
9.3. MARCADOR Y PROCEDIMIENTO

Los marcadores utilizados son la C8, C10 y la relacion C8/C10. El procedimiento analitico es la

espectrometria de masas en tdndem, con o sin derivatizacion previa.

9.4. ANO DE INICIO DE INICIO

TABLA 9.4. ANO DE INICIO DE LA DETECCION DE MCADD EN ESPANA

Laboratorio L Laboratorio .
CCAA — Afo Inicio CCAA — Afio Inicio - — —
Cobertura Geogrdfica Cobertura Geogrdfica Laboratorio |Ano Inicio
Malaga Valencia Santiago 2001
- C. VALENCIANA -
. Mdlaga C.Valenciana Bilbao 2007
ANDALUCIA - - .
Sevilla (HVR) Badajoz Murcia 2007
EXTREMADURA
Sevilla Capital y Ceuta Extremadura Badajoz 2008
. Zaragoza (HMS) Santiago Talavera 2008
ARAGON - GALICIA — i
Aragdén Galicia Sevilla (HVR) 2008
Oviedo Madrid La Rioja (HMS)
ASTURIAS MADRID
Asturias Comunidad de Madrid Zaragoza (HMS)
Palma Mallorca ‘ Murcia Malaga
BALEARES MURCIA (Regién) - - >
Baleares Murcia y Melilla Madrid
La Laguna Pamplona Barcelona
CANARIAS NAVARRA (CF) .
Canarias Navarra Valencia
Santander Bilbao La Laguna
CANTABRIA PAIS VASCO
Cantabria Pais Vasco Santander
. Valladolid Zaragoza (HMS) Pamplona
CASTILLAy LEON — RIOJA (LA) .
Castilla & Ledn [I- Rioja Oviedo
Talavera Sevilla (HVR) Valladolid
CASTILLA-LA MANCHA CEUTA
CastillanLa Mancha
- Barcelona Murcia
CATALUNA MELILLA
Catalufia
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS

MCADD

9.5. RN ANALIZADOS PARA MCADD EN ESPANA
CCAA Laboratorio 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA Méllaga 22.936 | 41.908 | 40.476 | 37.830 | 38.304 | 37.749 | 37.004

Sevilla HVR 83.788 | 79.698 | 60.439 | 50.832 | 48.132 | 45.444 | 45.859 | 44.293 | 42.405
ARAGON Zaragoza HMS 9.936 | 12.767 | 12.073 | 11.749 | 11.613 | 11.298 | 10.932
ASTURIAS Oviedo 6.436
BALEARES Baleares 7.718
CANARIAS La Laguna 8.446 | 16.178
CANTABRIA Santander 3.627
CASTILLAy LEON Valladolid
CASTILLA-LA MANCHA | Talavera 20.956 15.680 [ 15.335
CATALUNA Barcelona 60.756 | 71.887 | 71.136 | 69.361
C.VALENCIANA Valencia 25543 | 43.495 | 42.193
EXTREMADURA Badajoz 10.318 | 10.269 | 10.785 | 10.705 | 9.388 9.005 NC 8.933 8.696
GALICIA Santiago 19.037 | 19.070 | 20.150 | 20.420 | 20.982 | 21.270 | 21.646 | 23.106 | 22.523 | 22.031 | 21.588 | 21.071 | 19.713 | 19.613 | 19.383 | 19.025
MADRID Madrid 63.427 | 73.028 | 68.124 | 68.879 | 68.380 | 67.073
MURCIA Murcia 18.479 | 19.487 | 18.485 | 17.830 | 17.390 | 16.594 | 15.946 | 16.240 | 16.257 | 16.075
NAVARRA Pamplona
PAIS VASCO Bilbao 17.657 | 21.975 | 21.623 | 21.722 | 21.638 | 21.044 | 19.489 | 19.749 | 19.210 | 18.563
LA RIOJA Zaragoza HMS 3.423 3.196 3.231 2.952 2.935 2.809 2.715
CEUTA Sevilla HVR 1.123
MELILLA Murcia 1.066 1.336 1.325 1.383 1.379 1.445 1.410 1.562 1.456 1.005

TOTAL 19.037 19.070 20.150 20.420 20.982 21.270 153.923 170.485 244.830 246.482 292.418 322.184 368.525 385.464
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS
MCADD

9.6. INDICADORES DE CALIDAD

9.6.1. COBERTURA DEL CRIBADO DE MCADD EN ESPANA

Tabla 9.6.1- COBERTURA PARA MCADD EN ESPANA 2001-2016

. 2001| 4,69%
COBERTURA EN ESPANA PARA MCADD 2001-2016

2002| 4,56%
100% 2003| 4,57%
90% 2004| 4,50%
80% 2005| 4,51%
70% 2006| 4,41%
60% 2007|11,57%
50% 2008|34,90%
40% 2009(31,17%
30% 2010|34,42%
20% 2011|51,05%
10% 2012(54,37%
0% 2013|68,90%

= (] m = w [¥=] I~ (=] [=)] [==] = ('] m =t [%p] [¥=]
& 8 8 8 8 8 8 8 8 83 8 8 8 8 8 =8 2014(78,52%

o~ (o] o~ o~ (o] o~ o~ (o] o~ o~ (o] o~ o~ (o] o~ o~
2015/90,78%
2016|94,95%

Como se recoge en la tabla 9.6.1, durante el periodo 2001-2006 la deteccion de MCADD mediante
MS/MS solo se realizaba en Galicia, lo que cubria al 4,5% de los recién nacidos. A partir de 2007 se
fueron incorporando distintas CC. AA. hasta conseguir en 2016 una cobertura del 94,95% de los recién
nacidos en Espana.

9.6.2. INTERVALOS DE TIEMPO

Los intervalos de tiempo desde el nacimiento hasta la obtencion del resultado se recogen en las
tablas: 6.5.1; 6.5.2; 6.5.3 y 6.5.4 del apartado 6 de espectrometria de masas, donde:

INTERVALOS DE TIEMPO TABLA
FN-FM 6.5.1
FM-FEL 6.5.2
FEL-FR 6.5.3
FN-FR 6.5.4

FN= FECHA DE NACIMIENTO; FM= FECHA DE LA TOMA DE MUESTRA; FEL= FECHA DE ENTRADA EN EL
LABORATORIO; FR= FECHA DE OBTENCION DEL RESULTADO
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS

9.7. CASOS DETECTADOS CON MCADD

MCADD

30

25

20

15

10

CASOS MCADD DETECTADOS EN ESPANA 2001-2016

2014 I
2015 I

2016

CASQS MCADD DETECTADOS POR CCAA: 2001-2016

0
5 & P <§* s? & “} S o@ \OV ® :, ?‘ 0‘v SR
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2001-2016
RN ANALIZADOS CASOS INCIDENCIA
2.545.054 145 1:17.552
9.8. EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS MCADD

CASOS MCADD

EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS MCADD EN ESPARNA

1996-2016

B Media WP50 mP95 ©P99

90
80
70
60
50
40
30
20

[y
[=]

Edad Deteccion
CASOS MCADD
N 138 (95%)
Media 12,5
P50 10,0
P95 27,0
P99 59,0

Responden el 95% de los casos

2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 20102011 2012 2013 2014 2015 2016

EDAD A LA DETECCION CASOS MCADD
ANO Media P50 P95 P99
2001 | 10,0 | 8,0 | 13,4 | 13,9
2002 | 14,0 | 14,0 | 14,0 | 14,0
2003 | 27,0 | 27,0 | 27,0 | 27,0
2004 | 18,0 | 18,0 | 25,2 | 26,1
2005
2006
2007
2008 | 93 | 85 [12,6 | 12,9
2009 | 13,0 | 11,0 [ 21,3 | 21,9
2010 | 13,1 | 11,0 [ 21,2 | 22,6
2011 | 15,8 | 15,5 | 23,0 | 23,0
2012 | 10,5 | 9,0 | 17,1 | 186
2013| 84 | 80 |144 173
2014 | 13,0 | 9,0 | 31,8 | 39,8
2015| 13,0 | 9,0 | 31,8 | 39,8
2016 | 15,7 | 10,0 | 55,3 | 84,3
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS
LCHADD

10. LCHADD

Enfermedad Incluida en la cartera comun de servicios del SNS.

10.1. DESCRIPCION

Deficiencia de la enzima 3-hidroxi acil-CoA deshidrogenasa de acidos grasos de cadena larga (LCHADD).
El déficit produce aumento de 3-OH palmitoilcarnitina (C160H) y de 3-OH palmitoleilcarnitina (C16:1-
OH) y de acidos grasos de cadena muy larga.

10.2. OBIJETIVO DEL PROGRAMA

Detectar a los recién nacidos afectos de la deficiencia lo antes posible (8-10 dias de vida del recién
nacido) e iniciar tratamiento antes de los 15 dias de vida. La deteccidén y el tratamiento precoz evita la
morbimortalidad y las discapacidades asociadas con la enfermedad.

10.3. MARCADORY PROCEDIMIENTO
Los marcadores utilizados son: C160H, C16:1-OH, C18:1-OH; C18-OH y el cociente C160H/C16.

El procedimiento analitico es la espectrometria de masas en tdndem de triple cuadrupolo, con o sin
derivatizacion previa.

10.4. ANO DE INICIO
Laboratorio Laboratorio
CCAA Afio Inicio CCAA Afio Inicio - — —
Cobertura Geogrdfica Cobertura Geogrdfica Laboratorio Afio Inicio
Mmal Valenci Santiago 2001
e 2010 C.VALENCIANA  mt? 2014 8
. Mdlaga C.Valenciana Murcia 2007
ANDALLCIA Sevilla (HVR) Badaj Badaj 2008
evilla 60 EXTREMADURA |E293007 2008 adajoz
Sevilla Capital y Ceuta Extremadura Talavera 2008
. Z HMS Santi i
ARAGON aragoza ( ) 2551 GALICIA antiago 5001 SeVIFIaI (HVR) 2008
Aragdén Galicia La Rioja (HMS) 2010
Ovied Madrid
ASTURIAS vieco 2016 MADRID acn 2011 Zaragoza (HMS) ALY
Asturias Comunidad de Madrid Milaga 2010
Palma Mallorca Murcia Madrid 2011
BALEARES 2016 MURCIA (Region) 2007 .
Baleares Murcia y Melilla Bilbao 2012
La L P |
CANARIAS a laguna e NAVARRA (CF) amplona 9016 Barcel?na 2013
Canarias Navarra Valencia 2014
Santander Bilbao La Laguna 2015
CANTABRIA 2016 PAIS VASCO 2012
Cantabria Pais Vasco Santander 2016
) Valladolid Z HMS P |
CASTILLAY LEON 2017 RO (L [Rreeon (HVS) 5010 amplona 2016
Castilla & Ledn [I- Rioja Oviedo 2016
Talavera Sevilla (HVR) Valladolid 2017
CASTILLA-LA MANCHA 2008 CEUTA
CastillanLa Mancha
- Barcelona Murcia
CATALUNA 2013 MELILLA
Catalufia
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS

LCHADD
10.5. RN ANALIZADOS EN ESPANA PARA LCHADD
CCAA Laboratorio 2001 2002 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA l\/lélAaga 22.936 | 41.908 | 40.476 | 37.830 | 38.304 | 37.749 | 37.004
Sevilla HVR 83.788 | 79.698 | 60.439 | 50.832 | 48.132 | 45.444 | 45.859 | 44.293 | 42.405
ARAGON Zaragoza HMS 9.936 | 12.767 | 12.073 | 11.749 | 11.613 | 11.298 | 10.932
ASTURIAS Oviedo 6.436
BALEARES Palma 7.718
CANARIAS La Laguna 8.446 | 16.178
CANTABRIA Santander 3.627
CASTILLAy LEON Valladolid
CASTILLATLA MANCHA |[Talavera 20.956 15.680 | 15.335
CATALUNA Barcelona 60.756 | 71.887 | 71.136 | 69.361
C.VALENCIANA Valencia 25.543 | 43.495 | 42.193
EXTREMADURA Badajoz 10.318 | 10.269 | 10.785 | 10.705 | 9.388 9.005 NC 8.933 8.696
GALICIA Santiago 19.037 | 19.070 (20.150(20.420]20.982|21.270(21.646 | 23.106 | 22.523 | 22.031 | 21.588 | 21.071 | 19.713 | 19.613 | 19.383 | 19.025
MADRID Madrid 63.427 | 73.028 | 68.124 | 68.879 | 68.380 | 67.073
MURCIA Murcia 18.479] 19.487 | 18.485 | 17.830 | 17.390 | 16.594 | 15.946 | 16.240 | 16.257 | 16.075
NAVARRA Pamplona
PAIS VASCO Bilbao 21.044 | 19.489 | 19.749 | 19.210 | 18.563
LA RIOJA Zaragoza HMS 3.423 3.196 3.231 2.952 2.935 2.809 2.715
CEUTA Sevilla HVR 1.123
MELILLA Murcia 1.066 | 1.336 1.325 1.383 1.379 1.445 1.410 1.562 1.456 1.005
TOTAL 19.037| 19.070 |20.150|20.420(20.982|21.270|41.191|158.991(132.300| 148.763 | 223.192 | 246.482 (292.418 | 322.184 | 368.525 | 385.464
RN ANALIZADOS EN ESPARA PARA LCHADD RN ANALIZADOS PARA LCHADD POR CCA: 2001-2016
2001-2016 200000
600000 700000
500000 2001-2016 600000
500000
400000 RN ANALIZADOS 400000
300000
300000 2.440.439 200000
200000 100000
0
o & FFFTS T T
g 2382288382233 328s3 P <
SEEEESSE8EEREREEEER &
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS
LCHADD

10.6. INDICADORES DE CALIDAD

10.6.1. COBERTURA DEL CRIBADO DE LCHADD EN ESPANA

2001 | 4,69%
2002 | 4,56%
100% 2003 | 4,57%

90% 2004 | 4,50%

80% 2005 | 4,51%
2006 | 4,41%
2007 | 7,97%
2008 | 30,66%
2009 | 26,80%
2010 | 29,95%
2011 | 46,46%
2012 | 54,37%
2013 | 68,90%
2014 | 78,52%
2015 | 90,78%
2016 | 95,69%

COBERTURA EN ESPANA PARA LCHADD 2001-2016

70%
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40%
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20%

10%
0%

2004
2005
2006
2007
2008
2009

2001
2002
2003
2010
2011
2012
2013
2014
2015
2016

10.6.2. INTERVALOS DE TIEMPO

Los intervalos de tiempo desde el nacimiento hasta la obtencidon del resultado se recogen en las tablas:
6.5.1; 6.5.2; 6.5.3 y 6.5.4 del capitulo 6 de espectrometria de masas, donde:

INTERVALOS DE TIEMPO TABLA
FN-FM 6.5.1
FM-FEL 6.5.2
FEL-FR 6.5.3
FN-FR 6.5.4

FN= FECHA DE NACIMIENTO; FM= FECHA DE LA TOMA DE MUESTRA; FEL= FECHA DE ENTRADA EN EL
LABORATORIO; FR= FECHA DE OBTENCION DEL RESULTADO
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10.7.

TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS

CASOS DETECTADOS LCHADD

LCHADD

CAS

OS LCHADD DETECTADOS EN ESPARA 2001-2016

CASQS LCHADD DETECTADQS POR CCAA: 2001-2016

& P IR IR e SRR, . R S i B sl I P\ o
O e
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2001-2016
RN ANALIZADOS CASOS INCIDENCIA
2.440.439 8 1: 305.055

10.8.

EDAD A LA DETECCION DE CASOS LCHADD

25
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o

0

CASOS LCHADD

EDAD A LA DETECCION DE CASOS LCHADD EN ESPARA

EDAD A LA DETECCION PARA CASOS VLCAD

2001-2016

mMedia mP50 mP95 P99

2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 20102011 2012 2013 2014 2015 2016

Edad Deteccidn
CASOS LCHADD
N 7 (87%)
Media 9,4
P50 10,0
P95 12,7
P99 12,9

Responden el 87% de los casos

2001

2002

2003

10,0

10,0

10,0

10,0

2004

2005

12,0

12,0

12,0

12,0

2006

2007

2008

2009

5,0

5,0

5,0

5,0

2010

2011

8,0

8,0

8,0

8,0

2012

2013

2014

2015

13,0

13,0

13,0

13,0

2016

9,0

9,0

10,8

11,0
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS

11. VLCADD

Enfermedad NO Incluida en la cartera comun de servicios del SNS.
11.1. DESCRIPCION

Deficiencia de la enzima acil-CoA deshidrogenasa de acidos grasos de cadena muy larga (VLCADD). El
déficit produce aumento de miristoleilcarnitina (C14:1), (C14:2),
miristoilcarnitina (C14) y el cociente C14:1/C16.

miristodienoilcarnitina

11.2. OBIJETIVO DEL PROGRAMA

Detectar a los recién nacidos afectos de la deficiencia lo antes posible (8-10 dias de vida del recién
nacido) e iniciar tratamiento antes de los 15 dias de vida. La deteccidn y el tratamiento precoz evita la
morbimortalidad y las posibles discapacidades asociadas a la enfermedad.

11.3. MARCADORY PROCEDIMIENTO
Los marcadores utilizados son: C14:1, C14:2, C14 y el cociente C14:1/C16

El procedimiento analitico es la espectrometria de masas en tandem, con o sin derivatizacién previa.

11.4.

ANO DE INICIO VLCADD

TABLA 11.4. ANO DE INICIO DE LA DETECCION DE VLCADD EN ESPANA

Laboratorio Afio Laboratorio Afio
CCAA L CCAA .
Cobertura Geogrdfica Inicio Cobertura Geogrdfica Inicio Laboratorio |Aﬁo Inicio
Malaga Valencia Santiago 2001
& 2010 C. VALENCIANA 5
. Mdlaga C.Valenciana Murcia 2007
ANDALUCIA Sevilla (HVR) Badaj Sevilla (HVR) 2008
evilla adajoz evilla
, , 2008 EXTREMADURA ! 2008 :
Sevilla Capital y Ceuta Extremadura Badajoz 2008
. Zaragoza (HMS Santiago La Rioja (HM 201
ARAGON goza (HMS) 2010 GALICIA tag 2001 aRioja (HMS) 010
Aragdn Galicia Zaragoza (HMS) 2010
Oviedo Madrid Malaga 2010
ASTURIAS MADRID 2011 g
Asturias Comunidad de Madrid Madrid 2011
Palma Mallorca Murcia Barcelona 2013
BALEARES MURCIA (Region) - - 2007
Baleares Murcia y Melilla Talavera 2015
La Laguna Pamplona Bilbao
CANARIAS NAVARRA (CF)
Canarias Navarra La Laguna
Santander Bilbao Oviedo
CANTABRIA PAIS VASCO
Cantabria Pais Vasco Pamplona
) Valladolid Zaragoza (HMS Santander
CASTILLAy LEON — RIOJA (LA) £ (HMS) 2010 ;
Castilla & Leén [I- Rioja Valencia
Talavera Sevilla (HVR) Valladolid
CASTILLA-LA MANCHA 2015 CEUTA
CastillanLa Mancha
- Barcelona Murcia
CATALUNA 2013 MELILLA 2007
Catalufia
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11.5.

TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS

RN ANALIZADOS EN ESPANA PARA VLCADD
CCAA Laboratorio 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA l\/IélAaga 22.936 | 41.908 | 40.476 | 37.830 | 38.304 | 37.749 | 37.004
Sevilla HVR 83.788 | 79.698 | 60.439 | 50.832 | 48.132 | 45.444 | 45.859 | 44.293 | 42.405
ARAGON Zaragoza HMS 9.936 | 12.767 | 12.073 | 11.749 | 11.613 | 11.298 | 10.932
ASTURIAS Oviedo *
BALEARES Palma S
CANARIAS La Laguna * *
CANTABRIA Santander *
CASTILLAy LEON Valladolid
CASTILLATLA MANCHA |Talavera 20.956 15.680 | 15.335
CATALUNA Barcelona 60.756 | 71.887 | 71.136 | 69.361
C.VALENCIANA Valencia b L &
EXTREMADURA Badajoz 10.318 | 10.269 | 10.785 | 10.705 | 9.388 9.005 NC 8.933 8.696
GALICIA Santiago 19.037119.070 | 20.150 [ 20.420 | 20.982 | 21.270 | 21.646 | 23.106 | 22.523 | 22.031 | 21.588 | 21.071 | 19.713 | 19.613 | 19.383 | 19.025
MADRID Madrid 63.427 | 73.028 | 68.124 | 68.879 | 68.380 | 67.073
MURCIA Murcia 18.479| 19.487 | 18.485 | 17.830 | 17.390 | 16.594 | 15.946 | 16.240 | 16.257 | 16.075
NAVARRA Pamplona
PAIS VASCO Bilbao
LA RIOJA Zaragoza HMS 3.423 3.196 3.231 2.952 2.935 2.809 2.715
CEUTA Sevilla HVR 1.123
MELILLA Murcia 1.066 | 1.336 1.325 1.383 1.379 1.445 1.410 1.562 1.456 1.005
TOTAL 19.037| 19.070( 20.150( 20.420| 20.982 | 21.270| 41.191|158.991 (132.300| 148.763| 223.192 | 225.438 | 272.929 | 276.892 | 297.374 | 290.749
* Enfermedad No incluida en el PCN de la CCAA
RN ANALIZADOS EN ESPANA PARA VLCADD RN ANALIZADOS PARA VLCADD POR CCAA: 2001-2016
2001-2016 200000
600.000
500,000 2001-2016 600000
400.000 RN ANALIZADOS 400000
300.000 2.188.748 200000
200.000
0
100.000 Q@(\; vbC\;\ ﬁi Q&?‘f»&g\i . s p oi < ”“‘@:\\'\'\;\: _@‘@;&“\:\ VQQ\: 5 \; 552 L@\? @0« é“\(:_@\?
0 & oo E?b \é\\»\\y\? F G&@ &
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS

11.6. INDICADORES DE CALIDAD

11.6.1. COBERTURA DEL CRIBADO DE VLCADD EN ESPANA

N 2001 | 4,69%
COBERTURA EN ESPANA PARA VLCADD 2001-2016 2002| 4,56%

100% 2003 | 4,57%
00, 2004 | 4,50%
2005 | 4,51%
2006 | 4,41%
2007 | 7,97%
2008 | 26,62%

80%

70%
60%

50% 2009 | 26,80%
40% 2010 | 29,95%
30% 2011 | 46,46%
20% 2012 | 49,73%

2013 | 64,30%
2014 | 67,48%
2015 | 73,25%
2016 |72,17%

10%

0%

2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011
2012
2013
2014
2015
2016

2001
2002
2003
2004

11.6.2. INTERVALOS DE TIEMPO

Los intervalos de tiempo desde el nacimiento hasta la obtencién del resultado se recogen en las
tablas: 6.5.1; 6.5.2; 6.5.3 y 6.5.4 del capitulo 6 de espectrometria de masas, donde:

INTERVALOS DE TIEMPO TABLA
FN-FM 6.5.1
FM-FEL 6.5.2
FEL-FR 6.5.3
FN-FR 6.5.4

FN= FECHA DE NACIMIENTO; FM= FECHA DE LA TOMA DE MUESTRA; FEL= FECHA DE ENTRADA EN EL
LABORATORIO; FR= FECHA DE OBTENCION DEL RESULTADO
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS

11.7. CASOS DETECTADOS VLCADD

10

CASOS VLCADD DETECTADOS EN ESPANA 2001-2016

2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011
2012

2013
2014
2015

2016

20

15

10

ANDALUCIA

CASOS VLCADD DETECTADOS POR CCAA: 2001-2016

ARAGON
ASTURIAS
BALEARES
CANARIAS

CANTABRIA
CASTILLA LEON
CATALUNA

CASTILLA LA MANCHA

CVALENCIANA
EXTREMADURA

GALICIA

MADRID
MURCIA

MNAVARRA

PAIS VASCO

RICIA

CEUTA
MELILLA

2001-2016
RN ANALIZADOS CASOS INCIDENCIA
2.188.748 30 1:72.958

11.8. EDAD A LA DETECCION CASOS VLCADD

40
35
30
25
20

[y
(S I ]

CASOS VLCADD

EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS VLCADD EN ESPARA
2001-2016

Media © P50 mP95 mP99

2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 20102011 2012 2013 2014 2015 2016

Edad Deteccion
CASOS VLCADD

N

23 (76,6%)

Media

11,7

P50

8,0

P95

25,5

EDAD A LA DETECCION PARA CASOS

VLCADD

ANO Media P50 P95 P99
2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007

il =
2009
2010
2011 | 20,0 | 19,0 | 25,3 | 25,9
2012 | 7,5 75 | 80 | 80
2013 5,3 5,0 7,9 7,9
2014 | 14,0 | 14,0 | 20,3 | 20,9
2015 | 7,8 7,0 | 13,6 | 14,7
2016 | 13,1 7,0 | 32,6 | 36,9

P99

35,4

Responden el 76%% d

e los casos
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS

12. SCADD
Enfermedad no esta Incluida en la cartera comun de servicios del SNS.
12.1. DESCRIPCION

Deficiencia de la enzima acil-CoA deshidrogenasa de acidos grasos de cadena corta (SCAD). El déficit

provoca un aumento de Butirilcarnitina (C4).
12.2. OBIJETIVO DEL PROGRAMA

Detectar a los recién nacidos afectos de la deficiencia lo antes posible (8-10 dias de vida del recién
nacido) e iniciar tratamiento antes de los 15 dias de vida. La deteccidn y el tratamiento precoz evita la

morbimortalidad y las posibles discapacidades asociadas a la enfermedad.
12.3. MARCADORY PROCEDIMIENTO
Los marcadores utilizados son: C4 y los cocientes C4/C2, C4/C3 y C4/C8.

El procedimiento analitico es la espectrometria de masas en tdndem de triple cuadrupolo, con o sin

derivatizacidn previa.

12.4. ANO DEINICIO
TABLA 12.4. ANO DE INICIO DE LA DETECCION DE SCADD EN ESPANA
Laboratorio Ao Laboratorio Afio
CCAA - . CCAA - " = T
Cobertura Geogrdfica Inicio Cobertura Geogrdfica Inicio Laboratorio |Ano Inicio
Malaga Valencia Santiago 2001
38 2010 C. VALENCIANA : ae 00
. Mdlaga C.Valenciana Murcia 2007
ANDALUCIA Sevilla (HVR) Badaj Sevilla (HVR) 2008
evilla adajoz evilla
- - 2008 EXTREMADURA ! e
Sevilla Capital y Ceuta Extremadura La Rioja (HMS) 2010
. Zaragoza (HMS Santiago Malaga 201
ARAGON g ( ) 2010 GALICIA — g 2001 8 Uy
Aragdn Galicia Zaragoza (HMS) 2010
Oviedo Madrid Barcelona 2013
ASTURIAS MADRID
Asturias Comunidad de Madrid Talavera 2015
Palma Mallorca Murcia Badajoz
BALEARES MURCIA (Regi6n) - - 2007 acaj
Baleares Murcia y Melilla Bilbao
La Laguna Pamplona La Laguna
CANARIAS - NAVARRA (CF) A
Canarias Navarra Madrid
Santander Bilbao Oviedo
CANTABRIA PAIS VASCO
Cantabria Pais Vasco Pamplona
) Valladolid Zaragoza (HMS Santander
CASTILLAy LEON ——— RIOJA (LA) £ (HMS) 2010 )
Castilla & Ledn [I- Rioja Valencia
Talavera Sevilla (HVR) Valladolid
CASTILLA-LA MANCHA 2015 CEUTA
CastillanLa Mancha
N Barcelona Murcia
CATALUNA 2013 MELILLA 2007
Catalufia
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS

12.5. RN ANALIZADOS EN ESPANA PARA SCADD
CCAA Laboratorio 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
Malaga 22.936 | 41.908 | 40.476 | 37.830 | 38.304 | 37.749 | 37.004
ANDALUCIA -
Sevilla HVR 83.788 | 79.698 | 60.439 | 50.832 | 48.132 | 45.444 | 45.859 | 44.293 | 42.405
ARAGON Zaragoza HMS 9.936 | 12.767 | 12.073 | 11.749 | 11.613 | 11.298 | 10.932
ASTURIAS Oviedo *
BALEARES Palma *
CANARIAS La Laguna * *
CANTABRIA Santander @
CASTILLA y LEON Valladolid
CASTILLA-LA MANCHA | Talavera 20.956 15.680 | 15.335
CATALUNA Barcelona 60.756 | 71.887 | 71.136 | 69.361
C.VALENCIANA Valencia i & &
EXTREMADURA Badajoz * * * * * * * * *
GALICIA Santiago 19.037 | 19.070 [20.150 |20.420|20.982 (21.270|21.646 | 23.106 | 22.523 | 22.031 | 21.588 | 21.071 | 19.713 | 19.613 | 19.383 | 19.025
MADRID Madrid o 3 * * * *
MURCIA Murcia 18.479] 19.487 | 18.485 | 17.830 | 17.390 | 16.594 | 15.946 | 16.240 | 16.257 | 16.075
NAVARRA Pamplona
PAIS VASCO Bilbao & & & & & * * * * *
LA RIOJA Zaragoza HMS 3.423 3.196 3.231 2.952 2.935 2.809 2.715
CEUTA Sevilla HVR 1.123
MELILLA Murcia 1.066 | 1.336 1.325 1.383 1.379 1.445 1.410 1.562 1.456 1.005

19.037 19.070 20.150 20.420 20.982 21.270 41.191 148.673 122.031 137.978 149.060 143.022 195.800 208.013 220.061 214.980

* Enfermedad No incluida en el PCN de la CCAA

RN ANALIZADOS PARA SCADD EN ESPANA

RN ANALIZADOS PARA SCADD POR CCAA: 2001-2016

2001-2016 800000
600.000 700000
600000
500.000 2001-2016
500000
400.000 RN ANALIZADOS 400000
300000
300.000
1.701.738 200000
200.000 100000
100.000 0 I N -
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I I I ?}90??&0 @@V\&v‘g V%\vi@@ q\‘}' & & \"'\\\@“\S 0@6 = \‘Q‘ 4" 4"%(, ‘*\ &
0 = = m m m m 0 %0‘?\?5%“&;&‘\)?’\?‘}&\}@.@& év .
o4 &N M ¥ 0w N~ 0 O O o N ;M % i W0 v §,\\ 5 2 &
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS

12.6. INDICADORES DE CALIDAD
12.6.1. COBERTURA DEL CRIBADO DE SCADD EN ESPANA

La cobertura para SCADD es menor que para MCADD y LCHADD ya que dentro de las CC. AA. con
cartera complementaria, 2 CC. AA. (Pais Vasco y Madrid) no tienen incluida esta enfermedad en sus
carteras de servicios.

2001 | 4,69%

COBERTURA EN ESPANA PARA SCADD 2001-2016 2002 | 2.56%
100% 2003 | 4,57%
90% 2004 | 4,50%

2005 | 4,51%
2006 | 4,41%

80%

70%
2007 | 7,97%
60%
2008 | 24,63%
0,
0% 2009 | 24,72%
40% 2010 | 27,73%
30% 2011 |30,71%
20% 2012 | 31,55%
10% 2013 | 46,13%
0% 2014 | 50,70%

2015 | 56,29%
2016 |53,37%

2004
2005
2006
2007
2008
2009

2001
2002
2003
2010
2011
2012
2013
2014
2015
2016

12.6.2. INTERVALOS DE TIEMPO

Los intervalos de tiempo desde el nacimiento hasta la obtencién del resultado se recogen en las
tablas: 6.5.1; 6.5.2; 6.5.3 y 6.5.4 del capitulo 6 de espectrometria de masas, donde:

INTERVALOS DE TIEMPO TABLA
FN-FM 6.5.1
FM-FEL 6.5.2
FEL-FR 6.5.3
FN-FR 6.5.4

FN= FECHA DE NACIMIENTO; FM= FECHA DE LA TOMA DE MUESTRA; FEL= FECHA DE ENTRADA EN EL
LABORATORIO;
FR= FECHA DE OBTENCION DEL RESULTADO
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS

12.7. CASOS DETECTADOS CON SCADD
CASOS SCADD DETECTADOS 2001-2016 CASQS SCADD DETECTADQS POR CCAA: 2001-2016
10 20
8 15
6 10
4 5 I
FHFRFLIIFTFTFITIFT IS LTSS
0 o ! o0 3 ! [t} ~ ! @ ! ! ! o0 - 0 © ?\SVQ) ?QR(Q ‘;%\Qq‘%?g& L§i§§i3@§ g}i\\?\_&‘j;v@& ¢ \ﬁg \}S} &S:V@A ¢ ‘4&
§ 88 ¢&8 8885 s &8 8 8 &8 8 & B8 &
2001-2016
RN ANALIZADOS CASOS INCIDENCIA
1.701.738 31 1: 54.895
12.8. EDAD A LA DETECCION DE CASOS SCADD
CASOS SCADD EDAD A LA DETECCION CASOS SCADD
ANO Media | P50 P95 | P99
EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS SCADD EN ESPANA 2001
2001-2016
2002 | 12,0 12,0 | 12,0 | 12,0
mMedia mP50 mP95 mP99
2003
70
2004
60
50 2005 | 36,0 36,0 | 36,0 | 36,0
40 2006
30 2007
20 2008 | 59,0 | 59,0 | 59,0 | 59,0
| LI w0 | oo s s [ o0
0
2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2010 | 16,0 | 16,0 | 16,0 | 16,0
2011 | 30,0 30,0 | 30,0 | 30,0
2012 | 12,0 12,0 | 12,0 | 12,0
Edad Deteccion 2013| 93 | 85 | 12,4 | 12,9
CASOS SCADD
2014 | 20,0 | 15,0 | 28,5 | 29,7
N 31 (100%)
Media 168 2015 | 12,9 9,0 | 20,7 | 20,8
P50 15,0 2016 | 16,1 | 16,5 | 24,7 | 24,9
P95 33,0
P99 52,1
Responden el 100% de los casos
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13.

CTD/CUD

TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS

Enfermedad no Incluida en la cartera comun de servicios del SNS.

13.1.

DESCRIPCION

CTD/CUD

Deficiencia primaria de carnitina o deficiencia del transportador de carnitina, lo que provoca una

disminucién de los niveles de carnitina (CO).

13.2.

OBJETIVO DEL PROGRAMA

Detectar a los recién nacidos afectos de la deficiencia lo antes posible (8-10 dias de vida del recién

nacido) e iniciar tratamiento antes de los 15 dias de vida. La deteccién y el tratamiento precoz evita la

morbimortalidad y las posibles discapacidades asociadas a la enfermedad.

13.3.

MARCADOR Y PROCEDIMIENTO

Los marcadores utilizados son: La disminucién de CO, C2, C3 y la disminucion de los cocientes: Acs/Cit,

C3/Met. El procedimiento analitico es la espectrometria de masas en tdandem de triple cuadrupolo,

con o sin derivatizacion previa.

13.4.

ANO DE INICIO

TABLA 13.4. ANO DE INICIO DE LA DETECCION DE CTD EN ESPANA

Afo

Inicio

Laboratorio
CCAA =
Cobertura Geogrdfica
Malaga
. Madlaga
ANDALUCIA
Sevilla (HVR)
Sevilla Capital y Ceuta
i Zaragoza (HMS)
ARAGON
Aragon
Oviedo
ASTURIAS -
Asturias
Palma Mallorca
BALEARES
Baleares
La Laguna
CANARIAS -
Canarias
Santander
CANTABRIA
Cantabria
Valladolid

CASTILLAy LEON

Castilla & Leén

CASTILLA-LA MANCHA

Talavera

CastillanLa Mancha

CATALUNA

Barcelona

Catalufia

CCAA

Laboratorio

Afo

Inicio

Cobertura Geogrdfica

C. VALENCIANA

Valencia

C.Valenciana

Badajoz
EXTREMADURA

Extremadura

Santiago
GALICIA

Galicia

Madrid
MADRID

Comunidad de Madrid

MURCIA (Regién)

Murcia

Murcia y Melilla
Pamplona
NAVARRA (CF)
Navarra
Bilbao
PAIS VASCO
Pais Vasco
Zaragoza (HMS)
RIOJA (LA) —
[I- Rioja
Sevilla (HVR)
CEUTA
Murcia
MELILLA
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Laboratorio Afio Inicio
Santiago
Murcia

Badajoz

Sevilla (HVR)
La Rioja (HMS)
Malaga
Zaragoza (HMS)
Madrid
Barcelona
Bilbao

La Laguna
Oviedo
Pamplona
Santander
Talavera
Valencia
Valladolid




TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS

CTD/CUD
13.5. RECIEN NACIDOS EN ESPANA ANALIZADOS PARA CTD/CUD

CCAA Laboratorio 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA l\/Iél'aga 22936 | 41.908 | 40.476 | 37.830 | 38.304 | 37.749 | 37.004

Sevilla HVR 83.788 | 79.698 | 60.439 | 50.832 | 48.132 | 45.444 | 45.859 | 44.293 | 42.405
ARAGON Zaragoza HMS 9.936 | 12.767 | 12.073 | 11.749 | 11.613 | 11.298 | 10.932
ASTURIAS Oviedo &
BALEARES Palma *
CANARIAS La Laguna * *
CANTABRIA Santander *
CASTILLAy LEON Valladolid
CASTILLATLA MANCHA |Talavera a @ @
CATALUNA Barcelona 60.756 | 71.887 | 71.136 | 69.361
C.VALENCIANA Valencia o 2 &
EXTREMADURA Badajoz 10.318 | 10.269 | 10.785 | 10.705 | 9.388 9.005 NC 8.933 8.696
GALICIA Santiago 19.037119.070 | 20.150 [ 20.420 (20.982 | 21.270 | 21.646 | 23.106 | 22.523 | 22.031 | 21.588 | 21.071 | 19.713 | 19.613 | 19.383 | 19.025
MADRID Madrid 63.427 | 73.028 | 68.124 | 68.879 | 68.380 | 67.073
MURCIA Murcia 18.479 | 19.487 | 18.485 | 17.830 | 17.390 | 16.594 | 15.946 | 16.240 | 16.257 | 16.075
NAVARRA Pamplona NC
PAIS VASCO Bilbao . - @ @ & o @ @ @ &
LARIOJA Zaragoza HMS 3.423 3.196 3.231 2.952 2.935 2.809 2.715
CEUTA Sevilla HVR 1.123
MELILLA Murcia 1.066 | 1.336 1.325 1.383 1.379 1.445 1.410 1562 1.456 1.005

19.037 19.070 20.150 20.420 20.982 21.270 41.191 138.035 132.300 148.763 223.192 225.438 272.929 276.892 281.694 275.414

600.000

500.000

400.000

300.000

200.000

100.000

0

2001 1
2002 1
2003 I
2004 1

2002
2000
2010 N
2011 [
2012 [

2005
2006 1
2007

RN ANALIZADOS EN ESPARNA PARA CTD 2001-2016

2013 [
2014 [N
2015 I
2016 [N

2001-2016

RN ANALIZADOS

2.136.777

800000
700000
600000
500000
400000
300000
200000
100000

RN ANALIZADOS PARA CTD POR CCAA: 2001-2016
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS
CTD/CUD

13.6. INDICADORES DE CALIDAD
13.6.1. COBERTURA DEL CRIBADO DE CTD EN ESPANA

. 2001 ML

COBERTURA EN ESPANA PARA CTD 2001-2016 2002 R
100% 2003 ERYLZS
2004 RS
2005 ERHLZS
2006 WAL

90%
80%

70% 2007 WAV
60% PYNEY 26,62%
50% 2009 I
40% 2010 PEKEA

30% YRR 46,46%

20% 2012 EENEYS
(+]

2013 ezl
10% Q

PPN 67,48%
0% PIIEY 69,39%

PAVKICE 68,37%

2004
2005
2006
2007
2008
2009

2001
2002
2003
2010
2011
2012
2013
2014
2015
2016

13.6.2. INTERVALOS DE TIEMPO

Los intervalos de tiempo desde el nacimiento hasta la obtencién del resultado se recogen en las
tablas: 6.5.1; 6.5.2; 6.5.3 y 6.5.4 del capitulo 6 de espectrometria de masas, donde:

INTERVALOS DE TIEMPO TABLA
FN-FM 6.5.1
FM-FEL 6.5.2
FEL-FR 6.5.3
FN-FR 6.5.4

FN= FECHA DE NACIMIENTO; FM= FECHA DE LA TOMA DE MUESTRA; FEL= FECHA DE ENTRADA EN EL
LABORATORIO; FR= FECHA DE OBTENCION DEL RESULTADO
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS

CTD/CUD
13.7. CASOS DETECTADOS CON CTD/CUD
CASOS CTD DETECTADOS EN ESPARIA 2001-2016 CASOS CTD DETECTADOS POR CCAA: 2001-2016
30 14
12
25
10
20 8
6
15
4
10 2 I |
5 : 1l
& b@\ Q_Q;’ & q\‘;; o éo‘\ & \Sv \y s &v &£ F & O oF & 0\\?
N I I ST SIS LT TS T
2 8§ 8225852238283 ¢3¢ Y0
S S8 ESEEEEEEEEEEEEEE o
2001-2016
RN ANALIZADOS CASOS INCIDENCIA

13.8. EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS CTD/CUD

60

50

40

30

20

CASOS CTD/CUD

EDAD A LA DETECCION DE CASOS CTD/CUD EN ESPARA

2001-20016

B Media EP50 ® P95

20012002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

P99

Edad Deteccion
CASOS CTD/CUD

N

22 (88%)

Media

16,5

P50

11,0

P95

41,9

P99

50,7

Responden el 88%% de los casos

EDAD A LA DETECCION CASOS
CTD/CUD
ANO Media P50 P95 P99
2001
2002
2003
2004| 80 |80 |80 | 80
2005
2006
2007
2008
2009 | 22,0 | 22,0(22,0]|22,0
2010| 7,0 70| 70| 70
2011| 9,5 |10,0(10,8 11,0
2012| 9,5 |10,0(10,9 (11,0
2013 | 20,0 |21,0|25,5(52,2
2014 | 25,0 | 11,0 (48,8 |25,9
2015| 7,0 7017070
2016 | 15,4 | 8,0 (36,2 | 40,8
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TRASTORNO DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS

13.9. RESUMEN DE LOS CASOS DETECTADOS CON TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS

GRASOS
INCLUIDAS EN LA CARTERA COMUN DE SERVICIOS DEL NO INCLUIDAS EN LA CARTERA COMUN DE SERVICIOS
SNS DEL SNS
MCADD LCHADD VLCADD CTD
ANO EN CASOS BN CASOS ANO R,N CASOS F_{N CASOS
Analizados Analizados Analizados Analizados
2001 19.037 3 19.037 0 2001 19.037 0 19.037 0
2002 19.070 1 19.070 0 2002 19.070 0 19.070 0
2003 20.150 1 20.150 1 2003 20.150 0 20.150 0
2004 20.420 2 20.420 0 2004 20.420 0 20.420 1
2005 20.982 0 20.982 1 2005 20.982 0 20.982 0
2006 21.270 0 21.270 0 2006 21.270 0 21.270 0
2007 58.848 0 41.191 0 2007 41.191 0 41.191 0
2008 180.966 4 158.991 0 2008 158.991 0 138.035 0
2009 153.923 8 132.300 1 2009 132.300 0 132.300 1
2010 170.485 7 148.763 0 2010 148.763 0 148.763 1
2011 244.830 10 223.192 2 2011 223.192 4 223.192 3
2012 246.482 14 246.482 0 2012 225.438 2 225.438 5
2013 292.418 19 292.418 0 2013 272.929 5 272.929 4
2014 322.184 24 322.184 0 2014 276.892 6 276892 4
2015 368.525 24 368.525 1 2015 297.374 6 281.694 1
2016 385.464 28 385.464 2 2016 290.749 7 275.414 5
TOTAL | 2.545.054 145 2.440.439 8 TOTAL | 2.188.748 30
Incidencia 1:17.552 Incidencia | 1:305.055 Incidencia | 1:72.958 [MIglee[pleE! ‘ 1:85.471

ENFERMEDADES NO INCLUIDAS EN LA CARTERA COMUN DE SERVICIOS DEL SNS
SCADD CPT I CPT I MADD
ANO BN CASOS F_{N CASOS RN CASOS BN CASOS
Analizados Analizados Analizados Analizados
2001 19.037 0 19.037 0 19.037 0 19.037 0
2002 19.070 1 19.070 0 19.070 0 19.070 0
2003 20.150 0 20.150 0 20.150 0 20.150 0
2004 20.420 0 20.420 0 20.420 0 20.420 0
2005 20.982 1 20.982 0 20.982 0 20.982 0
2006 21.270 0 21.270 0 21.270 0 21.270 0
2007 41.191 0 41.191 0 41.191 0 41.191 0
2008 148.673 1 148.673 0 148.673 0 148.673 0
2009 122.031 3 122.031 0 122.031 0 122.031 1
2010 137.978 1 137.978 0 137.978 1 137.978 0
2011 149.060 1 149.060 0 149.060 0 149.060 0
2012 143.022 1 143.022 1 143.022 1 143.022 1
2013 195.800 4 195.800 1 195.800 3 195.800 0
2014 208.013 3 208.013 1 208.013 0 208.013 1
2015 220.061 7 220.061 2 220.061 1 220.061 0
2016 214.980 8 214.980 0 214.980 1 214.980 4
TOTAL 1.701.738 31 1.701.738 5 1.701.738 7 1.701.738 7
Incidencia | 1:54.895 | Incidencia | 1:340.348 | Incidencia 1:243.105 Incidencia | 1:243.105
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TRASTORNO DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS

FIGURA 13.9. RESUMEN DE CASOS DETECTADOS

CASOS DETECTADOS EN ESPANA CON TRASTORNOS DEL
METABOLISMO DE ACIDOS GRASQOS
2001-2016

145

30
8 5 7 7

MCADD  LCHADD VLCADD CTD SCADD CPTI CTPT Il MADD
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS

TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS (AO)

En este apartado se recogen los datos correspondientes a la deteccién de trastornos del metabolismo
de acidos orgdnicos: GA-l, IVA, MMA y PA. En el Anexo XVII se recoge informacién ampliada en relacién
con los trastornos del metabolismo de AO.

14. GA-I
Enfermedad Incluida en la cartera comun de servicios del SNS.
14.1. DESCRIPCION

Deficiencia de glutaril-CoA deshidrogenasa. El déficit produce un aumento de glutarilcarnitina

(C5DC).
14.2. OBIJETIVO DEL PROGRAMA

Detectar a los recién nacidos afectos de la deficiencia lo antes posible (8-10 dias de vida del recién
nacido), e iniciar tratamiento antes de los 15 dias de vida. La deteccién y el tratamiento precoz evita
la morbimortalidad y las posibles discapacidades asociadas a la enfermedad.

14.3. MARCADORY PROCEDIMIENTO
Los marcadores utilizados son: C5DC y los cocientes C5DC/C8, C5 DC/C16 Y C5DC/C50H.

El procedimiento analitico es la espectrometria de masas en tdndem de triple cuadrupolo, con o sin

derivatizacion previa.

14.4. ANO DEINICIO
TABLA 14.4. ANO DE INICIO DE LA DETECCION DE GA-l EN ESPANA
Laboratorio Laboratorio
CCAA Afio Inicio CCAA Afio Inicio
Cobertura Geogrdfica Cobertura Geogrdfica Laboratorio Afio Inicio
Mal Valenci i
dlaga 2010 C VALENCIANA alencia 2014 Santlégo 2001
. Mdlaga C.Valenciana Murcia 2007
ANDALUCIA Sevilla (HVR) Badaj Badaj 2008
evilla adajoz
2008 EXTREMADURA ! 2008 acajoz
Sevilla Capital y Ceuta Extremadura Talavera 2008
. z HMS Santi i
ARAGON 2rogoza (HMS) 2010 GALICIA Toe0 2001 | [Sevill (HVR) 2008
Aragdn Galicia La Rioja (HMS) 2010
- Vadn
ASTURIAS Oviedo 2016 MADRID adrid 2011 Zaragoza (HMS) 2010
Asturias Comunidad de Madrid Milaga 2010
Pal Mall Murci i
BALEARES ame vaora 2016 MURCIA (Regisn) o 2007 Madrid AU
Baleares Murcia y Melilla Bilbao 2012
La L P |
CANARIAS 2 euna 2015 NAVARRA (CF)  f—pod 2016 Barcelona AU
Canarias Navarra Valencia 2014
Santand Bilb
CANTABRIA renee 2016 PAISVASCO [ 2012 | [°lesuna 2015
Cantabria Pais Vasco Santander 2016
. Valladolid Z HMS
CASTILLA y LEON aaco’® 2017 RIOJA (LA) arafgovza( ) 2010 Par_nplona 2016
Castilla & Leon [I- Rioja Oviedo 2016
Talavera Sevilla (HVR) Valladolid 2017
CASTILLA-LA MANCHA - 2008 CEUTA
CastillanLa Mancha
B | Murci
CATALUNA arceona 2013 MELILLA uree
Catalufia
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS

14.5. RN ANALIZADOS EN ESPANA PARA LA DETECCION DE ACIDEMIA GLUTARICA TIPO | (GA-I)
CCAA Laboratorio | 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
Malaga 22.936 | 41.908 | 40.476 | 37.830 | 38.304 | 37.749 | 37.004
ANDALUCIA 28
Sevilla HVR 83.788 | 79.698 | 60.439 | 50.832 | 48.132 | 45.444 | 45.859 | 44.293 | 42.405
ARAGON Zaragoza HMS 9.936 12.767 | 12.073 | 11.749 | 11.613 | 11.298 | 10.932
ASTURIAS Oviedo 6.436
BALEARES Palma 7.718
CANARIAS La Laguna 8.446 | 16.178
CANTABRIA Santander 3.627
CASTILLAy LEON Valladolid
CASTILLATLA MANCHA (Talavera 20.956 15.680 | 15.335
CATALUNA Barcelona 60.756 | 71.887 | 71.136 | 69.361
C.VALENCIANA Valencia 25543 | 43.495 | 42.193
EXTREMADURA Badajoz 10.318 | 10.269 | 10.785 | 10.705 9.388 9.005 NC 8.933 8.696
GALICIA Santiago 19.037 | 19.070 [20.150 [ 20.420 | 20.982 | 21.270 | 21.646 | 23.106 | 22.523 | 22.031 | 21.588 | 21.071 | 19.713 | 19.613 | 19.383 | 19.025
MADRID Madrid 63.427 | 73.028 | 68.124 | 68.879 | 68.380 | 67.073
MURCIA Murcia 18.479 | 19.487 | 18.485 | 17.830 | 17.390 | 16.594 | 15.946 | 16.240 | 16.257 | 16.075
NAVARRA Pamplona
PAIS VASCO Bilbao 21.044 | 19.489 | 19.749 | 19.210 | 18.563
LA RIOJA Zaragoza HMS 3.423 3.196 3.231 2.952 2.935 2.809 2.715
CEUTA Sevilla HVR 1.123
MELILLA Murcia 1.066 1.336 1.325 1.383 1.379 1.445 1.410 1.562 1.456 1.005
TOTAL 19.037 | 19.070 | 20.150 | 20.420|20.982]21.270|41.191 | 158.991 | 132.300 | 148.763 | 223.192 | 246.482 | 292.418 | 322.184 | 368.525 | 385.464
RN ANALIZADOS PARA GA-l EN ESPARIA RN ANALIZADOS PARA GA-I POR CCAA
2001-2016 001
450000 800000
400000 700000
350000 600000
300000 522288
250000 2001-2016 300000
200000 200000
150000 RN ANALIZADOS 100000
100000 0
F P E PSS TS OGS
50002 2-440.439 v%g?& ;3’0 5,&‘)% Q?\‘( L@él}\é%-\é; v:\\;"éi;\k‘\" \\\&e‘*};-\‘i&q UV'\L \E\VQ ) @i;; o \y“k L§ \:““\'
= o o0 % o © 9~ ® - 0 <+ o (_?L’\ \x»"x ey
£ & & 8 8 g & & S 8 &8 &8 8 B 8§ B &

‘ INCORPORACION MS/MS
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS

14.6. INDICADORES DE CALIDAD

14.6.1. COBERTURA DEL CRIBADO DE GA-l EN ESPANA

2001 4,69%
2002 4,56%
2003 4,57%

COBERTURA EN ESPANA PARA GA-l 2001-2016

100% 2004 | 4,50%
90% 2005 | 4,51%
80% 2006 | 4,41%
0% 2007 | 7,97%

e0% 2008 | 30,66%

2009 | 26,80%
2010 | 29,95%
2011 | 46,46%
2012 | 54,37%
2013 | 68,90%
2014 | 78,52%
2015 | 90,78%
2016 | 95,69%

50%

40%
30%

20%

10%
0%

2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011
2012
2013
2014
2015
2016

14.6.2. INTERVALOS DE TIEMPO

Los intervalos de tiempo desde el nacimiento hasta la obtencién del resultado se recogen en las
tablas: 6.5.1; 6.5.2; 6.5.3 y 6.5.4 del capitulo 6 de espectrometria de masas, donde:

INTERVALOS DE TIEMPO TABLA
FN-FM 6.5.1
FM-FEL 6.5.2
FEL-FR 6.5.3
FN-FR 6.5.4

FN= FECHA DE NACIMIENTO; FM= FECHA DE LA TOMA DE MUESTRA; FEL= FECHA DE ENTRADA EN EL
LABORATORIO; FR= FECHA DE OBTENCION DEL RESULTADO
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14.7. CASOS DETECTADOS CON ACIDEMIA GLUTARICA TIPO I (GA-I)

CASOS GA-I DETECTADOS EN ESPANA CASOS GA-I DETECTADOS POR CCAA
2001-2016 2001-2016

8 14
7 12

10
6

8
: 6
4 4
3 2
2 0

S R NS R S G Ll O (N
! P ST F SIS I ITITFF T8
0 V‘S e (‘?S\ ‘ﬁs&{,‘\\\;\?\?¢ (’vc\& Q%Q‘;} N \g‘qv‘(’
2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 3"&
2001-2016
RN ANALIZADOS CASOS INCIDENCIA
2.440.439 34 1:71.778

14.8. EDAD A LA DETECCION DE CASOS CON GA-I

CASOS GA-l EDAD A LA DETECCION PARA CASOS GA-I
EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS GA-I EN ESPANA ANO Media P50 E P99
2001-2016 2001 12,0 12,9 | 13,0
m Media P50 P95 P99 2002
35 2003
30 2004
25 2005
. 2006
2007| 50 | 505050
- 2008
1o 2009| 9,0 |60 |14,11438
5 2010 11,0 |11,0[11,0 11,0
0 I 2011 11,0 |13,0]13,9 14,0
20012002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 201020112012 2013 2014 2015 2016 2012 13,8 10’5 29'5 33’9
2013 | 15,7 |18,0]20,7 20,9
Edad Deteccidn 2014 | 11,4 |12,0|14,6 | 14,9
CASOS GA-I 2015| 13,7 |14,0] 18,5 18,9
N 34 (100%) 2016| 13,9 [13,0(23,9] 25,6
Media 12,5
P50 11,5
P95 22,8
P99 32,0

Responden el 100% de los casos
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IVA

15. ACIDEMIA ISOVALERICA (IVA)
Esta enfermedad no estd incluida en la cartera comun de servicios del SNS.
15.1. DESCRIPCION

Deficiencia de la isovaleril-CoA deshidrogenasa. El déficit produce un aumento de isovalerilcarnitina

(C5).
15.2. OBIJETIVO DEL PROGRAMA

Detectar a los recién nacidos afectos de la deficiencia lo antes posible (8-10 dias de vida del recién
nacido) e iniciar tratamiento antes de los 15 dias de vida. La deteccidn y el tratamiento precoz evita la

morbimortalidad y las posibles discapacidades asociadas a la enfermedad.
15.3. MARCADORY PROCEDIMIENTO
Como marcador primario se utiliza la C5 y los cocientes: C5/C0; C5/C2; C5/C3

El procedimiento analitico es la espectrometria de masas en tdndem de triple cuadrupolo, con o sin
derivatizacidn previa.

15.4. ANO DE INICIO DE LA DETECCION DE IVA
TABLA 15.4. ANO DE INICIO DE LA DETECCION DE IVA EN ESPANA
Laboratorio Ao Laboratorio Afio
CCAA - CCAA .
Cobertura Geogrdfica Inicio Cobertura Geogrdfica Inicio Laboratorio Ao Inicio
Mal Val i i
dlaga 2010 C_ VALENCIANA alencia Santiago 2001
; Mdlaga C.Valenciana Murcia 2007
ANDALUCIA Sevilla (HVR) Badaj Badaj 2008
a adajoz
= 2008 EXTREMADURA ! 2008 adajoz
Sevilla Capital y Ceuta Extremadura Talavera 2008
) z HMS Santi i
ARAGON ara%oza ( ) 2010 GALICIA an‘ |égo 2001 Sew.lle.l (HVR) 2008
Aragén Galicia La Rioja (HMS) 2010
Ovied Madrid
ASTURIAS viedo MADRID adri 2011 Za’ragoza(HMS) 2010
Asturias Comunidad de Madrid Malaga 2010
Palma Mallorca Murcia Madrid 2011
BALEARES MURCIA (Region) - - 2007 ;
Baleares Murcia y Melilla Bilbao 2012
La Laguna Pamplona Barcelona 2013
CANARIAS - NAVARRA (CF)
Canarias Navarra La Laguna
Santander Bilbao Oviedo
CANTABRIA PAIS VASCO 2012
Cantabria Pais Vasco Pamplona
Valladolid z HMS
CASTI LLAyLEON 2 ? O‘\I RIOJA (LA) ara-gLi)Za( ) 2010 Santanf:ler
Castilla & Leén [I- Rioja Valencia
Talavera Sevilla (HVR) Valladolid
CASTILLA-LA MANCHA 2015 CEUTA
CastillanLa Mancha
o Barcelona Murcia
CATALUNA 2013 MELILLA
Catalufia
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15.5. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS PARA IVA
CCAA Laboratorio | 2001 2002 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA I\/Iélhaga 22936 | 41.908 | 40.476 | 37.830 | 38.304 | 37.749 | 37.004
Sevilla HVR 83.788 | 79.698 | 60.439 | 50.832 | 48.132 | 45.444 | 45.859 | 44.293 | 42.405
ARAGON Zaragoza HMS 9.936 [ 12.767 | 12.073 | 11.749 | 11.613 | 11.298 | 10.932
ASTURIAS Oviedo *
BALEARES Palma *
CANARIAS La Laguna * *
CANTABRIA Santander *
CASTILLAy LEON Valladolid
CASTILLATLA MANCHA |Talavera 20.956 15.680 | 15.335
CATALUNA Barcelona 60.756 | 71.887 | 71.136 | 69.361
C.VALENCIANA Valencia o & o
EXTREMADURA Badajoz 10.318 | 10.269 | 10.785 | 10.705 | 9.388 9.005 NC 8.933 8.696
GALICIA Santiago 19.037 | 19.070 |20.150 | 20.420 [ 20.982 [ 21.270 | 21.646 | 23.106 | 22.523 | 22.031 | 21.588 | 21.071 | 19.713 | 19.613 | 19.383 | 19.025
MADRID Madrid 63.427 | 73.028 | 68.124 | 68.879 | 68.380 | 67.073
MURCIA Murcia 18.479 | 19.487 | 18.485 | 17.830 | 17.390 | 16.594 | 15.946 | 16.240 | 16.257 | 16.075
NAVARRA Pamplona
PAIS VASCO Bilbao * * * * * 21.044 | 19.489 | 19.749 | 19.210 | 18.563
LA RIOJA Zaragoza HMS 3.423 3.196 3.231 2.952 2.935 2.809 2.715
CEUTA Sevilla HVR 1.123
MELILLA Murcia 1.066 1.336 1.325 1.383 1.379 1.445 1.410 1.562 1.456 1.005
TOTAL 19.037 | 19.070 | 20.150| 20.420 20.982( 21.270| 41.191 | 158.991 | 132.300 | 148.763 | 223.192 | 246.482 | 292.418 | 296.641 | 316.584 | 309.312

* Enfermedad No incluida en el PCN de la CCAA

RN ANALIZADOS PARA IVA EN ESPARA

350.000

300.000

250.000

200.000

150.000

100.000

50.000

o]

2001
2002
2003
2004

2005

2001-2016

2006
2007
2008
2009

2010
2011

2012
2013

2014
2015

2016

IVA

2001-2016

RN ANALIZADOS

2.286.803

800000
700000
600000
500000
400000
300000
200000
100000

RN ANALIZADOS PARA IVA POR CCAA
2001-2016
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IVA

15.6. INDICADORES DE CALIDAD

15.6.1. COBERTURA DEL CRIBADO DE IVA EN ESPANA

2001 | 4,69%
2002 | 4,56%

COBERTURA EN ESPANA PARA IVA 2001-2016

100% 2003 | 4,57%
90% 2004 | 4,50%
80% 2005 | 4,51%
70% 2006 | 4,41%
60% 2007 | 7,97%
50% 2008 | 30,66%
A0 2009 | 26,80%

2010 | 29,95%
2011 | 46,46%
2012 | 54,37%
2013 | 68,90%
2014 |72,30%
2015 |77,98%
2016 | 76,78%

30%
20%

10%
0%

2004
2005
2006
2007
2008
2009

2001
2002
2003
2010
2011
2012
2013
2014
2015
2016

15.6.2. INTERVALOS DE TIEMPO

Los intervalos de tiempo desde el nacimiento hasta la obtencién del resultado se recogen en las
tablas: 6.5.1; 6.5.2; 6.5.3 y 6.5.4 del capitulo 6 de espectrometria de masas, donde:

INTERVALOS DE TIEMPO TABLA
FN-FM 6.5.1
FM-FEL 6.5.2
FEL-FR 6.5.3
FN-FR 6.5.4

FN= FECHA DE NACIMIENTO; FM= FECHA DE LA TOMA DE MUESTRA; FEL= FECHA DE ENTRADA EN EL
LABORATORIO; FR= FECHA DE OBTENCION DEL RESULTADO
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IVA
15.7. CASOS DETECTADOS EN ESPANA CON ACIDEMIA ISOVALERICA (IVA)
CASOS DETECTADOS CON IVA EN ESPANA 2001-2016 CASQOS DETECTADOS CON IVA POR CCAA 2001-2016
6 4
5 3
4
2
3
1
2
0
: @)&@6@*@@@&&51%@@«@@;@0}&?v\é{p@’ 0%:?\0;@&@%&&@@@ 3 0\2‘“& g
o \%‘\Q AR L§:\?c;\\\ \\Y’\?‘ L?d‘?é' ég‘ﬁ & Q‘?{v
2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 &
2001-2016
RN ANALIZADOS CASQOS INCIDENCIA
2.286.803 9 1: 245.089
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15.8.

EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS CON IVA

TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS

35

30

25

20

CASOS IVA

EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS IVA EN ESPANA

m Media mP50

2001-2016

P95 m P99

2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

Edad Deteccidn
CASOS IVA
N 9 (100%)
Media 8,9
P50 9,0
P95 16,0
P99 19,2

Responden el 100% de los casos

EDAD A LA DETECCION DE CASOS IVA

ANO

Media

P50

P95

P99

2001

2002

2003

2004

2005

2006

2007

2008

2009

2010

9,0

9,0

9,0

9,0

2011

2012

20,0

20,0

20,0

20,0

2013

10,0

10,0

10,0

10,0

2014

2015

9,0

9,0

9,0

9,0

2016

7,0

7,0

7,0

7,0
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16. ACIDEMIAS METILMALONICAS (MMA) y ACIDEMIA PROPIONICA (PA)
Estas enfermedades NO estdn incluidas en la cartera comun de servicios del SNS.
16.1. DESCRIPCION

Las acidemias metilmaldnicas (MMA) se presentan con formas clinicas diferentes segin sea las
diferentes deficiencias del metabolismo de cobalaminas.

MMA por deficiencia en la sintesis de adenosilcobalamina tipos Cb1A y Cb1B.

MMA por Deficiencia en la sintesis de cobalamina.

MMA: Deficiencia de metilmalonil-CoA mutasa (mut)

La acidemia propidnica (PA), se produce por la deficiencia de propionil-CoA carboxilasa.

Las deficiencias enzimdticas descritas dan lugar a un aumento de la propionilcarnitina (C3)
16.2. OBIJETIVO DEL PROGRAMA

Detectar a los recién nacidos afectos de la deficiencia lo antes posible (8-10 dias de vida del recién
nacido), e iniciar tratamiento antes de los 15 dias de vida. La deteccién y el tratamiento precoz evita
la morbimortalidad y las posibles discapacidades asociadas a la enfermedad.

16.3. MARCADORY PROCEDIMIENTO
Los marcadores utilizados para MMA son: C3; C3/C2; C3/Met; C3/C16
Los marcadores utilizados para PA son: C3; C3/C2; C16:10H; C3/Met; C3/C16

El procedimiento analitico es la espectrometria de masas en tdndem de triple cuadrupolo, con o sin

derivatizacion previa.

16.4. ANO DE INICIO DE LA DETECCION DE MMA y PA
TABLA 16.4. ANO DE INICIO DE LA DETECCION DE MMA y PA EN ESPANA
Laboratorio Afio Laboratorio Afio
CCAA - CCAA .
Cobertura Geogrdfica Inicio Cobertura Geogrdfica Inicio Laboratorio Afio Inicio
Mal Val B N
alaga 2010 C. VALENCIANA alencia Santiago 2001
. Mdlaga C.Valenciana Murcia 2007
ANDALUCIA Sevilla (HVR) Badaj Badaj 2008
evilla adajoz
2008 EXTREMADURA ! 2008 adajoz
Sevilla Capital y Ceuta Extremadura Talavera 2008
. Y4 HMS Santi i
ARAGON aragloza ( ) 2010 GALICIA anl |'ago 2001 SQVI.llé (HVR) 2008
Aragdn Galicia La Rioja (HMS) 2010
Ovied Madrid
ASTURIAS vieco MADRID acn 2011 Zaragoza (HMS) 2010
Asturias Comunidad de Madrid Malaga 2010
Palma Mallorca Murcia Madrid 2011
BALEARES MURCIA (Region) - - 2007
Baleares Murcia y Melilla Barcelona 2013
La Laguna Pamplona Bilbao
CANARIAS - NAVARRA (CF)
Canarias Navarra La Laguna
Santander Bilbao Oviedo
CANTABRIA PAIS VASCO
Cantabria Pais Vasco Pamplona
. Valladolid Z HMS Santand
CASTILLAy LEON 2 ? oﬂ' - RIOJA (LA) ara‘gcl)za (HMS) 2010 an an. er
Castilla & Leén [I- Rioja Valencia
Tal Sevilla (HVR i
CASTILLA-LA MANCHA aavera 2008 CEUTA evilla { ) Valladolid
CastillanLa Mancha
B | Murci
CATALURA areeone 2013 MELILLA e 2007
Catalufia
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16.5. RN ANALIZADOS PARA LA DETECCION DE ACIDEMIA METILMALONICA (MMA) y ACIDEMIA PROPIONICA (PA)

CCAA Laboratorio | 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA Milaga 22.936 | 41.908 | 40.476 | 37.830 | 38.304 | 37.749 | 37.004
Sevilla HVR 83.788 | 79.698 | 60.439 | 50.832 | 48.132 | 45.444 | 45.859 | 44.293 | 42.405
ARAGON Zaragoza HMS 9.936 | 12.767 | 12.073 | 11.749 | 11.613 | 11.298 | 10.932
ASTURIAS Oviedo *
BALEARES Palma *
CANARIAS La Laguna * *
CANTABRIA Santander *
CASTILLAy LEON Valladolid
CASTILLATLA MANCHA |Talavera 20.956 15.680 | 15.335
CATALUNA Barcelona 60.756 | 71.887 | 71.136 | 69.361
C.VALENCIANA Valencia * * *
EXTREMADURA Badajoz 10.318 | 10.269 | 10.785 | 10.705 | 9.388 9.005 NC 8.933 8.696
GALICIA Santiago 19.037[19.070120.150 |20.420 (20.982 |21.270 |21.646 | 23.106 | 22.523 | 22.031 | 21.588 | 21.071 | 19.713 | 19.613 | 19.383 | 19.025
MADRID Madrid 63.427 | 73.028 | 68.124 | 68.879 | 68.380 | 67.073
MURCIA Murcia 18.479| 19.487 | 18.485 | 17.830 | 17.390 | 16.594 | 15.946 | 16.240 | 16.257 | 16.075
NAVARRA Pamplona
PAIS VASCO Bilbao * uJ G & G & & G @ @
LA RIOJA Zaragoza HMS 3.423 3.196 3.231 2.952 2.935 2.809 2.715
CEUTA Sevilla HVR 1.123
MELILLA Murcia 1.066 | 1.336 1.325 1.383 1.379 1.445 1.410 1.562 1.456 1.005
TOTAL 19.037|19.070( 20.150( 20.420(20.982 (21.270|41.191| 158.991|132.300( 148.763 | 223.192 | 225.438 ( 272.929( 276.892 | 297.374 | 290.749
* Enfermedad No incluida en el PCN de la CCAA

RN ANALIZADOS PARA MMA y PA EN ESPARNA 2001-2016 RN ANALIZADOS PARA MIMA y PA POR CCAA 2001-2016
350.000 800000
2001-2016 700000
300.000 600000
6
250.000 RN ANALIZADOS 500000
200.000 400000
2.188.748 300000
150.000 200000
100000
100.000
0
50.000 FFFELFTFTFTFFTEFTSL TS LT
‘ Sl O I P e R
I I P R Y
0 & &
2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 &
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MMA y PA
16.6. INDICADORES DE CALIDAD
16.6.1. COBERTURA DEL CRIBADO DE MMA y PAEN ESPANA
} 2001 | 4,69%
COBERTURA EN ESPANA PARA MMA y PA 2002 | 4,56%
2001-2016 2003 | 4,57%
100% 2004 | 4,50%
90% 2005 | 4,51%
80% 2006 | 4,41%
0% 2007 7,97%
0% 2008 | 28,67%
50% 2009 | 26,80%
20% 2010 | 29,95%
(]
2011 | 46,46%
30%
2012 [ 49,73%
20%
2013 | 64,30%
10%
2014 | 67,48%
0%
o N M F N W M~ 0 @ O oA o M T O 2015 73,25%
8 88 888 88 88 8 8 8 38 8 3 S
NN N N M A N M N N S NN S8 S8 S 2016 | 73,77%
16.6.2. INTERVALOS DE TIEMPO

Los intervalos de tiempo desde el nacimiento hasta la obtencién del resultado se recogen en las

tablas: 6.5.1; 6.5.2; 6.5.3 y 6.5.4 del capitulo 6 de espectrometria de masas, donde:

INTERVALOS DE TIEMPO TABLA
FN-FM 6.5.1
FM-FEL 6.5.2
FEL-FR 6.5.3
FN-FR 6.5.4

FN= FECHA DE NACIMIENTO; FM= FECHA DE LA TOMA DE MUESTRA; FEL= FECHA DE ENTRADA EN EL

LABORATORIO;

FR= FECHA DE OBTENCION DEL RESULTADO
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16.7.

TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS

MMA y PA

CASOS DETECTADOS CON ACIDEMIA METILMALONICA (MMA)

O = N W R O N 0 0

CASOS DETECTADOS CON MMA EN ESPANA 2001-2016

20
16

12

5 > <
= F & @ &S

CASOS DETECTADOS CON MMA POR CCAA 2001-2016

f F T Y O F O & &
S EFFFTFTFEFE LTS
SRS & @

2001-2016
RN ANALIZADOS CASOS INCIDENCIA
2.188.748 52 1:42.091

16.8.

EDAD A LA DETECCION DE CASOS MMA

35

30

25

20

[y
[=)

o

0

CASOS MMA

EDAD A LA DETECCION DE LOS CASOS MIMA EN ESPANA

2001-2016

M Media mP50 mP95 © P99

2001200220032004200520062007200820092010201120122013201420152016

Edad Deteccion

CASOS MMA
N 51 (98%)
Media 13,7
P50 11,0
P95 30,0
P99 33,5

Responden el 98% de los casos

EDAD A LA DETECCION CASOS MMA
ANO | Media| P50 | P95 | P99
2001

2002

2003 | 9,0 9,0 | 90 | 90
2004

2005

2006

2007 | 15,5 | 15,5 | 25,0 | 25,8
2008 | 14,3 | 11,5 | 27,8 | 29,6
2009 | 17,3 | 15,0 | 28,5 | 29,7
2010 | 13,6 | 10,0 | 20,0 | 20,0
2011 | 11,2 | 11,5 17,8 | 18,8
2012 | 14,8 | 11,0 | 28,0 | 29,6
2013 | 18,0 | 18,0 | 23,4 | 23,9
2014 | 16,0 | 13,5 | 31,5 | 35,9
2015 | 10,3 | 6,5 | 23,0 | 23,8
2016 | 13,5 | 85 | 26,8 | 27,8
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16.9. CASOS DETECTADOS CON PA

MMA y PA

CASOS DETECTADOS CON PA EN ESPANA 2001-2016

~

) i I I|I|

CASOS DETECTADOS CON PA POR CCAA 2001-2016

F P EPFPITFTIFTFT IS FSESFFOF &
RO S ;%&\;ﬁ,\)\v\\\)gw@@\%\
v\@v-‘ & ?«\’ & O?s‘: \g@i\?@v é\i v\@;&é@ F o E . v\:,,ﬁ &
&
2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 Q?é\
2001-2016
RN ANALIZADOS CASOS INCIDENCIA
2.188.748 24 1:91.198

16.10. EDAD A LA DETECCION DE CASOS PA

CASOS PA

EDAD A LA DETECCION DE LOS CASQS PA EN ESPARA
2001-2016

mMedia mP50 mP95 m P99

35

30

(%2}

Edad Deteccion
CASOS PA

24 (100%)
12,4

11,5 \
22,9 \
26,9 \

Responden el 100% de los casos

2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

EDAD A LA DETECCION DE CASOS PA
ANO Media P50 P95 P99
2001

2002

2003

2004

2005 | 10,0 | 10,0 | 10,0 |10,0
2006

2007 | 28,0 | 28,0 | 28,0 | 28,0
2008 | 9,0 9,0 | 90 |90
2009

2010

2011 | 19,3 | 19,0 | 21,7 | 21,9
2012 | 14,0 | 13,5 22,1 | 22,8
2013 | 11,0 | 11,0 | 11,0 |11,0
2014 | 11,3 | 13,0 | 14,0 | 14,0
2015 | 8,2 7,0 | 13,8 | 14,8
2016 | 9,8 10,0 | 13,9 | 14,0
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16.11. RESUMEN DE LOS CASOS MMA y PA DETECTADOS E INCIDENCIA DE CADA PATOLOGIA

CLASIFICACION CASOS MMA CASOS PA
RN TODOS LOS CASOS CASOS ANO N cAS05
ANO CASOS MMA ANALIZADOS DETECTADOS
ANALIZADOS DETECTADOS DETECTADOS
DETECTADOS 2001 19.037 0
2001 19.037 0 0 0 2002 19.070 0
2002 19.070 0 0 0 2003 20.150 0
2003 20.150 2 2 0 2004 20.420 0
2004 20.420 0 0 0 2005 20.982 1
2005 20.982 0 0 0 2006 21.270 0
2006 21.270 0 0 0 2007 41.191 1
2007 41.191 2 2 0 2008 158.991 1
2008 158.991 4 4 0 2009 132.300 0
2009 132.300 4 3 1 2010 148.763 0
2010 148.763 5 3 2 2011 223.192 3
2012 225.438 4
2011 223.192 6 4 2
2013 272.929 1
2012 225.438 5 5 0
2014 276.892 4
2013 272.929 4 2 2
2015 297.374 5
2014 276.892 6 5 1
2016 290.749 4
2015 297.374 8 7 1
TOTAL 2.188.748 24
2016 290.749 6 4 2
INCIDENCIA 1: 91.198
TOTAL 2.188.748 52 41 11
INCIDENCIA 1: 42.091 1: 53.384 1: 198.977
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HMG, 3-MCCy 2MBCD

17. OTRAS ACIDEMIAS ORGANICAS

En este apartado se presentan agrupadas otras acidemias organicas sobre las cuales se han detectado
y comunicado casos, en el periodo 2001-2016 y para las que su cobertura es la misma en Espafia. Estas
enfermedades son: HMG, 3-MCCy 2MBCD. Estas enfermedades no estan incluidas en la cartera comun
de servicios del SNS. En el Anexo XVII se recoge informaciéon ampliada en relaciéon con los trastornos
del metabolismo de AG.

17.1. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD
17.1.1. ACIDURIA 3-HIDROXI 3-METIL GLUTARICA (HMG)

Deficiencia de 3-hidroxi 3-metil glutaril-CoA liasa. La deficiencia enzimatica produce un aumento de la
3-hidroxi-isovalerilcarnitina (C50H) y de la 3-metilglutarilcarnitina (C6DC). El marcador utilizado es la
C50H\C6DC. El procedimiento analitico se lleva a cabo mediante espectrometria de masas (MS/MS).

17.1.2. METILCROTONILGLICINURIA (3-MCC)

Deficiencia de 3-metilcrotonil-CoA carboxilasa (MCC). La deficiencia enzimatica produce un aumento
de los niveles de 3-OH-isovalerilcarnitina (C50H) y de la 3-metilcrotonilcarnitina (C5:1). El marcador
utilizado es la C50H. El procedimiento analitico se lleva a cabo mediante espectrometria de masas
(MS/MS).

17.1.3. METILBUTIRILGLICINURIA (2-MBCD)

Deficiencia de 2-metilbutiril-CoA deshidrogenasa. La deficiencia enzimatica provoca un aumento de
la 2-metilbutirilcarnitina (C5). El marcador utilizado es la C5 y se cuantifica mediante espectrometria
de masas (MS/MS).

17.2. OBIJETIVO DEL PROGRAMA

Detectar a los recién nacidos afectos de la deficiencia lo antes posible (8-10 dias de vida del recién
nacido), e iniciar tratamiento antes de los 15 dias de vida. La deteccion y el tratamiento precoz evita
la morbimortalidad y las posibles discapacidades asociadas a la enfermedad.

17.3. MARCADOR Y PROCEDIMIENTO
Los marcadores utilizados para estas enfermedades son: C50H y C6DC

El procedimiento analitico es la espectrometria de masas en tandem de triple cuadrupolo, con o sin
derivatizacion previa.
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS
HMG, 3-MCCy 2MBCD

17.4. ANO DE INICIO

TABLA 17.4. ANO DE INICIO DE LA DETECCION DE HMG, 3-MCCy 2MBCD EN ESPANA

Laboratorio Ao Laboratorio Afio
CCAA - o CCAA - - -
Cobertura Geogrdfica Inicio Cobertura Geogrdfica Inicio Laboratorio
Malaga Valencia Santiago
- C. VALENCIANA -
. Mdlaga C.Valenciana Murcia
ANDALUCIA - A f
Sevilla (HVR) Badajoz Badajoz
- - EXTREMADURA
Sevilla Capital y Ceuta Extremadura Talavera
Zaragoza (HMS Santiago Sevilla (HVR
ARAGON % (HMS) GALICIA — g o ( )
Aragon Galicia La Rioja (HMS)
Oviedo Madrid Zaragoza (HMS)
ASTURIAS MADRID )
Asturias Comunidad de Madrid Malaga
Palma Mallorca Murcia Madrid
BALEARES MURCIA (Region) - -
Baleares Murcia y Melilla Barcelona
La Laguna Pamplona Bilbao
CANARIAS - NAVARRA (CF)
Canarias Navarra La Laguna
Santander Bilbao Oviedo
CANTABRIA PAIS VASCO
Cantabria Pais Vasco Pamplona
) Valladolid Zaragoza (HMS) Santander
CASTILLAy LEON ——— RIOJA (LA) - )
Castilla & Le6n [I- Rioja Valencia
Talavera Sevilla (HVR) Valladolid
CASTILLA-LA MANCHA CEUTA
CastillanLa Mancha
. Barcelona Murcia
CATALUNA MELILLA
Catalufia
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS
HMG, 3-MCCy 2MBCD

17.5. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS PARA HMG, 3-MCC y 2MBCD
CCAA Laboratorio | 2001 [2002 2003 [ 2004 [ 2005 [ 2006 [ 2007 [ 2008 | 2009 | 2010 | 2011 [ 2012 [ 2013 | 2014 | 2015 [ 2016 |
ANDALUCIA l\/léllaga 22.936 | 41.908 | 40.476 | 37.830 | 38.304 | 37.749 | 37.004
Sevilla HVR 83.788 [ 79.698 | 60.439 | 50.832 | 48.132 | 45.444 | 45.859 | 44.293 | 42.405
ARAGON Zaragoza HMS 9.936 | 12.767 | 12.073 | 11.749 | 11.613 | 11.298 | 10.932
ASTURIAS Oviedo *
BALEARES Palma *
CANARIAS La Laguna * *
CANTABRIA Santander *
CASTILLAy LEON Valladolid
CASTILLATLA MANCHA |Talavera 3 @ @
CATALUNA Barcelona 60.756 | 71.887 | 71.136 | 69.361
C.VALENCIANA Valencia * * *
EXTREMADURA Badajoz 10.318 | 10.269 | 10.785 | 10.705 | 9.388 9.005 NC 8.933 8.696
GALICIA Santiago 19.037 ({19.070 (20.150 (20.420 ({20.982 (21.270 [21.646 | 23.106 | 22.523 | 22.031 | 21.588 | 21.071 | 19.713 | 19.613 | 19.383 | 19.025
MADRID Madrid 63.427 | 73.028 | 68.124 | 68.879 | 68.380 | 67.073
MURCIA Murcia 18.479( 19.487 | 18.485 | 17.830 | 17.390 | 16.594 | 15.946 | 16.240 | 16.257 | 16.075
NAVARRA Pamplona
PAIS VASCO Bilbao * o o o @ o @ @ @ @
LARIOJA Zaragoza HMS 3.423 3.196 3.231 2.952 2.935 2.809 2.715
CEUTA Sevilla HVR 1.123
MELILLA Murcia 1.066 | 1.336 1.325 1.383 1.379 1.445 1.410 1.562 1.456 1.005

TOTAL
*No incluida

RN ANALIZADOS PARA HMG, 3-MCC y 2MBCD EN ESPANA
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS
HMG, 3-MCCy 2MBCD

17.6. INDICADORES DE CALIDAD
17.6.1. COBERTURA DEL CRIBADO DE HMG, 3-MCC Y 2MBCD EN ESPANA

2001 |EHEER)

COBERTURA EN ESPANA PARA HMG, 3-MCC, 2MBCD 2002 VHSA
2001-2016 el 4,57%

100% 2004 R
90% 2005 R
80% 2006 WAL
70% 2007 WA
60% 2008 [N
50% 2009 [PIE0
40% 2010 PEEE
30% 2011 WINA
20% 2012 WERED
10% 2013 [N
0% 2014 (L

2015 PEEREER
2016 WEEIRVAZ)

2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011
2012
2013
2014
2015
2016

17.6.2. INTERVALOS DE TIEMPO

Los intervalos de tiempo desde el nacimiento hasta la obtencién del resultado se recogen en las
tablas: 6.5.1; 6.5.2; 6.5.3 y 6.5.4 del capitulo 6 de espectrometria de masas, donde:

INTERVALOS DE TIEMPO TABLA
FN-FM 6.5.1
FM-FEL 6.5.2
FEL-FR 6.5.3
FN-FR 6.5.4

FN= FECHA DE NACIMIENTO; FM= FECHA DE LA TOMA DE MUESTRA; FEL= FECHA DE ENTRADA EN EL
LABORATORIO; FR= FECHA DE OBTENCION DEL RESULTADO
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17.7.

CASOS DETECTADOS CON HMG, 3-MCCy 2MBCD

TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS

HMG, 3-MCCy 2MBCD

HMG
CASOS

CASOS HMG DETECTADOS EN ESPANA 2001-2016

CASOS DETECTADOS CON HMG POR CCAA 2001-2016

Edad Deteccidn

10 10
. 9 HMG
DETECTADOS=9 8
8
7
7 6
. 5
4
5 3
3 1 I
2 0 .
\3(’\? b-oe @\vb §_@ Q\VLJ \7‘3’@? \gpé ¥ \sév P‘R ‘)%v \\cv 0‘}@ ‘L\? v‘?@o \o\v- é\v &y
1 FFEFITFTITFTITFLFTFTFTIFF TE
Lo 11 s SIS
2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 © ORIV
h Responde el 100%
3_MCC CASOS 3-MCC DETECTADOS EN ESPANA 2001-2016 CASOS 3-MCC DETECTADOS POR CCAA 2001-2016 Edad Deteccidn
CASOS 10
’ . 3-MCC
DETECTADOS= 34 18 0
8 16 N 34 (100%)
7 14
12 .
° 10 Media 15,4
5 8
4 ¢ P50 13,0
3 2
0
2 T IR R R S SR S S S S S S SRR S P35 30,4
1 Ry s ST TSI T IS TS
N A5
. & TET TSI ESE T P99 33,0
20012002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 S
& Responde el 100%
ZM BCD CASOS DETECTADOS CON 2MBCD EN ESPANA 2001-2016 CASOS DETECTADOS CON 2MBCD POR CCAA Edad Deteccidon
CASOS 10 2001-2016
: . 2MBCD
DETECTADOS=11 . 5 S
8 N 11 (100%)
7 7
6 .
6 . Media 15,2
5 4
3
4 : P50 18,0
3 1
2 0 P95 23,0
F P P P T S \\»\Q\vvovvy ’
1 SIS IS IS IS Ty
D
0 ¢ TE S TS ¢ P99 23,8
2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 &
¢

Responde el 100%
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17.8.

TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS

RESUMEN E INCIDENCIA DE CASOS DETECTADOS CON HMG, 3-MCCy 2-MBCD

3-MCC 2-MBCD

. RN : : : :
ANO CASOS Incidencia | CASOS Incidencia

ANALIZADOS
2001 19.037 0 0 0
2002 19.070 1 0 0
2003 20.150 0 0 0
2004 20.420 0 0 0
2005 20.982 0 0 0
2006 21.270 0 0 0
2007 41.191 0 0 0
2008 138.035 0 1 1
2009 132.300 0 2 1
2010 148.763 0 4 2
2011 223.192 1 6 0
2012 225.438 0 1 1
2013 272.929 1 2 4
2014 276.892 1 7 1
2015 281.694 1 4 1
2016 275.414 4 7 0

2.136.777 _ 34 | 1:62846 | 11 | 1:194.252
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS
IBD

18. DEFICIENCIA DE ISOBUTIRIL DESHIDROGENASA (1BD)
Enfermedad NO incluida en la cartera comun de servicios del SNS.
18.1. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD
déficit aumento de
butiril/Isobutirilcarnitina (C4). La deficiencia enzimatica produce un aumento de C4.

Deficiencia de isobutiril-CoA deshidrogenasa. El produce un

18.2. OBIJETIVO DEL PROGRAMA

Detectar a los recién nacidos afectos de la deficiencia lo antes posible (8-10 dias de vida del recién
nacido), e iniciar tratamiento antes de los 15 dias de vida. La deteccidn y el tratamiento precoz evita

la morbimortalidad y las posibles discapacidades asociadas a la enfermedad.
18.3. MARCADOR Y PROCEDIMIENTO

El marcador utilizado es la C4. El procedimiento analitico es la espectrometria de masas (MS/MS) con
o sin derivatizacidn previa.

18.4. ANO DE INICIO
TABLA 18.4. ANO DE INICIO DE LA DETECCION DE IBD EN ESPANA
Laboratorio Ao Laboratorio Afio
CCAA - CCAA — - " = T
Cobertura Geogrdfica Inicio Cobertura Geogrdfica Inicio Laboratorio |Ano Inicio
Mala Valencia Murcia 2007
& 2010 C. VALENCIANA i
. Mdlaga C.Valenciana Sevilla (HVR) 2008
ANDALUCIA Sevilla (HVR) Badaj La Rioja (HMS) 2010
evilla adajoz a RlOja
2008 EXTREMADURA ! , )
Sevilla Capital y Ceuta Extremadura Malaga 2010
. Zaragoza (HMS Santiago Zaragoza (HMS 2010
ARAGON g ( ) 2010 GALICIA — & g ( )
Aragén Galicia Barcelona 2013
Oviedo Madrid Talavera 2015
ASTURIAS MADRID
Asturias Comunidad de Madrid Santiago
Palma Mallorca Murcia Badajoz
BALEARES MURCIA (Region) - - 2007 ada
Baleares Murcia y Melilla Bilbao
La Laguna Pamplona La Laguna
CANARIAS - NAVARRA (CF) "
Canarias Navarra Madrid
Santander Bilbao Oviedo
CANTABRIA PAIS VASCO
Cantabria Pais Vasco Pamplona
) Valladolid Zaragoza (HMS Santander
CASTILLAy LEON — RIOJA (LA) £ (HMS) 2010 ;
Castilla & Leén [I- Rioja Valencia
Talavera Sevilla (HVR) Valladolid
CASTILLA-LA MANCHA CEUTA
CastillanLa Mancha
o Barcelona Murcia
CATALUNA MELILLA 2007
Catalufia
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS

18.5. RN ANALIZADOS PARA IBD
CCAA Laboratorio 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
Malaga 22936 | 41.908 | 40.476 | 37.830 | 38.304 | 37.749 | 37.004
ANDALUCIA -
Sevilla HVR 83.788 | 79.698 | 60.439 | 50.832 | 48.132 | 45.444 | 45.859 | 44.293 | 42.405
ARAGON Zaragoza HMS 9.936 | 12.767 | 12.073 | 11.749 | 11.613 | 11.298 | 10.932
ASTURIAS Oviedo "
BALEARES Palma *
CANARIAS La Laguna * i
CANTABRIA Santander o
CASTILLA y LEON Valladolid
CASTILLA-LA MANCHA |Talavera * * *
CATALUNA Barcelona * 5 . 2
C.VALENCIANA Valencia * * =
EXTREMADURA Badajoz * * * * * * * * *
GALICIA Santiago 19.037[19.070|20.150 (20.420|20.982 [21.270 | 21.646 | 23.106 | 22.523 | 22.031 | 21.588 | 21.071 | 19.713 | 19.613 | 19.383 | 19.025
MADRID Madrid * * * * X o
MURCIA Murcia 18.479| 19.487 | 18.485 | 17.830 | 17.390 | 16.594 | 15.946 | 16.240 | 16.257 | 16.075
NAVARRA Pamplona
PAIS VASCO Bilbao * * * * * * * * * *
LA RIOJA Zaragoza HMS 3.423 3.196 3.231 2.952 2.935 2.809 2.715
CEUTA Sevilla HVR 1.123
MELILLA Murcia 1.066 | 1.336 1.325 1.383 1.379 1.445 1.410 1.562 1.456 1.005

19.037 19.070 20.150 20.420 20.982 21.270 41.191 127.717

* Enfermedad No incluida en el PCN,

por CCAA

122.031 137.978 149.060 143.022 135.044 136.126 133.245 130.284
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS
IBD

18.6. INDICADORES DE CALIDAD

18.1.1. COBERTURA DEL CRIBADO DE IBD EN ESPANA

N 2001 | 4,69%
COBERTURA EN ESPANA PARA IBD 2001-2016

2002 | 4,56%
100% 2003 | 4,57%
90% 2004 | 4,50%
80% 2005 | 4,51%
70% 2006 | 4,41%
60% 2007 | 7,97%
50% 2008 | 24,63%
40% 2009 | 24,72%
30% 2010 | 27,73%
20% 2011 | 30,71%
10% 2012 | 31,55%
0% 2013 | 31,82%

— [ | (3] =t [Ty w =~ [+ 8] [=)] o — ('] (23] =t [Fy] w
8 8 8 8 8 8 8 8 8 8 8 8 8 &8 8 =5 2014 | 33,18%

™~ ™~ ™~ ™~ ™~ ™~ ™~ ™~ ™~ ™~ ™~ ™~ ™~ ™~ ™~ ™~
2015 | 32,82%
2016 | 32,34%

18.1.2. INTERVALOS DE TIEMPO

Los intervalos de tiempo desde el nacimiento hasta la obtencién del resultado se recogen en las
tablas: 6.5.1; 6.5.2; 6.5.3 y 6.5.4 del capitulo 6 de espectrometria de masas, donde:

INTERVALOS DE TIEMPO TABLA
FN-FM 6.5.1
FM-FEL 6.5.2
FEL-FR 6.5.3
FN-FR 6.5.4

FN= FECHA DE NACIMIENTO; FM= FECHA DE LA TOMA DE MUESTRA; FEL= FECHA DE ENTRADA EN EL
LABORATORIO;
FR= FECHA DE OBTENCION DEL RESULTADO
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18.7. CASOS DETECTADOS CON IBD

TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS

CASOS DETECTADOS CON IBD EN ESPARA 2001-2016

0

2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

CASOS DETECTADOS CON IBD POR CCAA 2001-2016
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RESUMEN DE CASOS DETECTADOS E INCIDENCIAS DE LAS ACIDEMIAS ORGANICAS INCLUIDAS EN LOS PCN

TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS

GA-l IVA
ANO BN CASOS ANO F_{N CASOS
Analizados Analizados
2001 19.037 2 2001 19.037 0
2002 19.070 0 2002 19.070 0
2003 20.150 0 2003 20.150 0
2004 20.420 0 2004 20.420 0
2005 20.982 0 2005 20.982 0
2006 21.270 0 2006 21.270 0
2007 41.191 1 2007 41.191 0
2008 | 158.991 0 2008 | 158.991 0
2009 | 132.300 3 2009 | 132.300 0
2010 | 148.763 1 2010 | 148.763 1
2011 223.192 3 2011 223.192 0
2012 | 246.482 6 2012 | 246.482 1
2013 292.418 3 2013 292.418 1
2014 | 322.184 5 2014 | 296.641 0
2015 | 368.525 3 2015 | 316.584 5
2016 | 385.464 7 2016 | 309.312 1
TOTAL | 2.440.439 34 TOTAL | 2.286.803 9
Incidencia | 1:71.778 Incidencia | 1: 254.089

TOTAL

ANO F_{N CASOS ANO F_{N CASOS
Analizados Analizados
2001 | 19.037 0 2001 | 19.037 0
2002 | 19.070 0 2002 | 19.070 0
2003 | 20.150 2 2003 | 20.150 0
2004 | 20.420 0 2004 | 20.420 0
2005 | 20.982 0 2005 | 20.982 1
2006 | 21.270 0 2006 | 21.270 0
2007 | 41.191 2 2007 | 41.191 1
2008 | 158.991 4 2008 | 158.991 1
2009 | 132.300 4 2009 | 132.300 0
2010 | 148.763 5 2010 | 148.763 0
2011 | 223.192 6 2011 | 223.192 3
2012 | 225.438 5 2012 | 225.438 4
2013 | 272.929 4 2013 | 272.929 1
2014 | 276.892 6 2014 | 276.892 4
2015 | 297.374 8 2015 | 297.374 5
2016 | 290.749 6 2016 | 290.749 4

TOTAL
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RESUMEN DE CASOS DETECTADOS E INCIDENCIAS DE LAS ACIDEMIAS ORGANICAS INCLUIDAS

EN LOS PCN

ANO BN CASOS ANO BN CASOS

Analizados Analizados
2001 19.037 0 2001 19.037 0
2002 19.070 1 2002 19.070 0
2003 20.150 0 2003 20.150 0
2004 20.420 0 2004 20.420 0
2005 20.982 0 2005 20.982 0
2006 21.270 0 2006 21.270 0
2007 41.191 0 2007 41.191 0
2008 138.035 0 2008 138.035 1
2009 132.300 0 2009 132.300 2
2010 148.763 0 2010 148.763 4
2011 223.192 1 2011 223.192 6
2012 225.438 0 2012 225.438 1
2013 272.929 1 2013 272.929 2
2014 276.892 1 2014 276.892 7
2015 281.694 1 2015 281.694 4
2016 275.414 4 2016 275.414 7
TOTAL TOTAL | 2.136.777 34

:- Incidencia 1: 62.846
2MBCD IBD

ANO F,{N CASOS ANO F,{N CASOS

Analizados Analizados
2001 19.037 0 2001 19.037 0
2002 19.070 0 2002 19.070 0
2003 20.150 0 2003 20.150 0
2004 20.420 0 2004 20.420 0
2005 20.982 0 2005 20.982 0
2006 21.270 0 2006 21.270 0
2007 41.191 0 2007 41.191 0
2008 138.035 1 2008 127.717 0
2009 132.300 1 2009 122.031 0
2010 148.763 2 2010 137.978 0
2011 223.192 0 2011 149.060 0
2012 225.438 1 2012 143.022 2
2013 272.929 4 2013 135.044 2
2014 276.892 1 2014 136.126 1
2015 281.694 1 2015 133.245 1
2016 275.414 0 2016 130.284 1
TOTAL | 2.136.777 11 TOTAL | 1.376.627 7

Incidencia | 1:194.252 Incidencia | 1:196.661
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS

COBERTURA AO
— 465; '/ 4';’:/ _:4169% e 4':;*/ COBERTURA EN ESPARA PARA LA DETECCION DE
2002 | 456% | 4.56% | 4.56% 2.56% 2.56% TRASTORNOS DE ACIDOS ORGANICOS
2003 | 457% | 457% | 4,57% 4,57% 4,57% GAL VA e VIMA. PA UG B0
2004 | 4,50% | 4,50% | 4,50% 4,50% 4,50%
2005 | 451% | 451% | 4,51% 4,51% 4,51% 100%
2006 | 4,41% | 441% | 4,41% 4,41% 4,41% 90%
2007 | 7,97% | 7,97% | 7,97% 7,97% 7,97% 80%
2008 | 30,66% | 30,66% | 28,67% 30,66% 30,66% zg:
2009 | 26,80% | 26,80% | 26,80% 26,80% 26,80% oo
2010 | 29,95% | 29,95% | 29,95% 29,95% 29,95% oo,
2011 | 46,46% | 46,46% | 46,46% 46,46% 32,98% 00
2012 | 54,37% | 5437% | 49,73% 49,73% 33,62% S0
2013 | 68,90% | 68,90% | 64,30% 64,30% 48,25% 10%
2014 | 78,52% | 72,30% | 67,48% 67,48% 56,92% 0%
2015 | 90,78% | 77,98% | 73,25% 69,39% 67,12% 20012002 2003 2004 2005 2006 20072008 2009 201020112012 2013 2014 2015 2016
2016 | 95,69% | 76,78% | 73,77% 68,37% 69,51%
CASOS DETECTADOS EN ESPANA PARA LOS TRASTORNOS DEL OTRAS ACIDURIAS ORGANICAS DETECTADAS
METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS ACIDURIA 3-METIL GLUTACONICA
2001-2016 ACIDURIA FORMIMINOGLUTAMICA

60 ACIDURIA MEVALONICA
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OTRAS ENFERMEDADES:
DB

OTRAS ENFERMEDADES INCLUIDAS
19. DEFICIT DE BIOTINIDASA (DB)

Esta enfermedad estd en proceso de ser incluida en la cartera comun de servicios del SNS. En el Anexo
XVIII se recoge informacién ampliada en relacién con la enfermedad.

19.1. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD

Enfermedad autosémica recesiva. La deficiencia de biotinidasa se produce por la deficiencia multiple
de carboxilasas. La biotina es coenzima de 4 carboxilasas esenciales en la gluconeogénesis, la sintesis
de acidos grasos y el catabolismo de diversos aminoacidos de cadena ramificada. La deficiencia
provoca la disminucidn de los niveles de biotina. La clinica es fundamentalmente neurolégica y
cutanea. Los sintomas suelen aparecer en los primeros meses de vida.

19.2. OBIJETIVO DEL PROGRAMA

Detectar a los recién nacidos afectos de la deficiencia lo antes posible (8-10 dias de vida del recién
nacido), e iniciar tratamiento antes de los 15 dias de vida. La deteccidn y el tratamiento precoz evita
la morbimortalidad y las posibles discapacidades asociadas a la enfermedad.

19.3. MARCADOR Y PROCEDIMIENTO

Actividad biotinidasa en sangre impregnada en papel. Ensayo colorimétrico cualitativo o
semicuantitativo (espectrofotometria) y fluorimétrico.

19.4. ANO DE INICIO

No se dispone de la fecha de inicio en las CC. AA. que realizan la deteccién de esta enfermedad. Los
datos recogidos corresponden al periodo 1996-2016 en el que las CC. AA. comunicaron su actividad.
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OTRAS ENFERMEDADES:

19.5. RN ANALIZADOS PARA DEFICIT DE BIOTINIDASA (DB)

CCAA Laboratorio 1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015
Malaga
ANDALUCIA Granada CERRADO
Sevilla HWM CERRADO
Sevilla HVR
ARAGON Zaragoza MS
Zaragoza HC CERRADO
ASTURIAS Asturias
BALEARES Barcelona/Palma
CANARIAS Canarias
CANTABRIA Cantabria

CASTILLAy LEON

Castillay Le-n

CASTILLATLA MANCHA

Castilla-La Mancha

CATALUNA

Catalufia

C.VALENCIANA Alcante
Valencia
EXTREMADURA Extremadura
GALICIA Galicia 18.376 18.353 18.238 18.489 19.067 19.037 19.070 20.150 20.420 20.982 21.270 21.646 23.106 22.523 22.031 21.588 21.071 19.713 19.613 19.383 19.025
MADRID Madrid - !+ 4+ +r {7 7+ 17 [ [ [ [ | | |
MURCIA Murcia 13.505 13.957 13.786 14.038 15.189 16.013 16.590 17.745 17.928 18.473 17.992 18.479 19.487 18.485 17.830 17.390 16.594 15.946 16.240 16.257 16.075
NAVARRA Navarra
PAIS VASCO Pais Vasco
LA RIOJA Zaragoza HCU/HMS
CEUTA Sevilla HVR
MELILLA Murcia 1.184 1.066 1.336 1.325 1.383 1.379 1445 1410 1562 1.456 1.005
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OTRAS ENFERMEDADES:
DB

19.6. INDICADORES DE CALIDAD
19.6.1. COBERTURA DEL CRIBADO DE DB EN ESPANA
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19.6.2. INTERVALOS DE TIEMPOS
No se dispone de los intervalos de tiempo, ya que en su dia no se recogia.
19.7. CASOS DETECTADOS CON DB

Se recoge en este apartado los casos detectados con DB, diferenciando aquellos casos con DB Clasica

y aquellos con déficit parcial.
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19.7.1.

CASOS DETECTADOS CON DEFICIT DE BIOTINIDASA CLASICA. PERIODO 1996-2016

OTRAS ENFERMEDADES:
DB

CASOS DB CLASICA DETECTADOS EN ESPANA 1996-2016
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19.7.2. CASOS DETECTADOS CON DEFICIT PARCIAL DE BIOTINIDASA
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OTRAS ENFERMEDADES:

20. GALACTOSEMIA CLASICA (GALT)

Esta enfermedad NO estd incluida en la cartera comun de servicios del SNS. En el Anexo XIX se recoge
informacidn ampliada en relacién con la enfermedad.

20.1. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD

La galactosemia es una enfermedad autosdmica recesiva caracterizada por la incapacidad de
metabolizar la galactosa en glucosa. La galactosemia clasica se produce por la deficiencia de galactosa-
1-fosfato-uridil transferasa (GALT). Los RN afectos presentan rechazo al alimento y manifestaciones
téxicas durante los primeros dias de vida. Si no se inicia el tratamiento, el sindrome tdxico puede
evolucionar a situaciones muy graves.

20.2. OBIJETIVO DEL PROGRAMA

Detectar a los recién nacidos afectos de la deficiencia lo antes posible (8-10 dias de vida del recién
nacido), e iniciar tratamiento antes de los 15 dias de vida. La deteccidn y el tratamiento precoz evita
la morbimortalidad y las posibles discapacidades asociadas a la enfermedad.

20.3. MARCADORY PROCEDIMIENTO

Determinacion de niveles de Gal y Gal-1-P en sangre y actividad GALT en sangre impregnada en papel.
El procedimiento analitico se utiliza bien microbiolégico, fluorimetria o mediante espectrometria de
masas en tandem (MS/MS).

20.4. ANO DE INICIO

No se dispone de la fecha de inicio en las CC. AA. que realizan la deteccién de esta enfermedad. Los
datos recogidos corresponden al periodo 1996-2016 en el que las CC. AA. comunicaron su actividad.
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OTRAS ENFERMEDADES:

20.5. RN ANALIZADOS PARA LA DETECCION DE GALACTOSEMIA CLASICA

CCAA Laboratorio 1996 | 1997 | 1998 | 1999 | 2000 | 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016
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OTRAS ENFERMEDADES:

20.6. INDICADORES DE CALIDAD
20.6.1. COBERTURA DEL CRIBADO DE DB EN ESPANA
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20.6.2. INTERVALOS DE TIEMPOS

No se dispone de los intervalos de tiempo, ya que en su dia no se recogia.
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20.7.

CASOS DETECTADOS CON GALACTOSEMIA CLASICA. PERIODO 1996-2016

OTRAS ENFERMEDADES:

CASOS DETECTADOS CON GALTOSEMIA CLASICA EN ESPARNA
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CONCLUSIONES

o Desde 1968 fueron credandose laboratorios de cribado neonatal en el territorio espafol con el
objetivo de aumentar la cobertura para la deteccion precoz de fenilcetonuria. En 1979 antes
de las transferencias en materia de salud publica a las CC. AA. existian en Espana 10
laboratorios. Las transferencias a las CC. AA. y reorganizaciones posteriores de los laboratorios
hicieron que en la actualidad haya 15 laboratorios de cribado que alcanzan una cobertura
poblacional del 100%.

e la actividad anual de los laboratorios ha sido recogida por la Comision de Errores Congénitos
del Metabolismo y la Asociacion Espaiiola de Cribado Neonatal. El trabajo realizado por dichas
Sociedades permite disponer de la informacién de su actividad, desde el inicio de los
programas hasta 2016.

e lLas enfermedades incluidas en los Programas de Cribado Neonatal desde el inicio fueron la
fenilcetonuria y el hipotiroidismo congénito. Las nuevas tecnologias analiticas y especialmente
el desarrollo de la espectrometria de masas en tandem MS/MS aplicable a los laboratorios de
cribado, favorecié la inclusion de nuevas enfermedades dejando patente la desigualdad
existente entre los PCN de las CC. AA.

e El Ministerio de Sanidad mediante Orden 2065/2014 de 31 de octubre concreté la cartera
basica comun del Sistema Nacional de Salud al establecer las enfermedades que los PCN de
todo el territorio deberan incorporar a sus carteras. Las 7 enfermedades incluidas en la cartera
comun son: fenilcetonuria (PKU), hipotiroidismo congénito (HC), fibrosis quistica (FQ),
deficiencia de acil-CoA-deshidrogenasa de 4cidos grasos de cadena media (MCADD),
deficiencia de 3-hidroxi-acil-CoA-deshidrogenasa de acidos grasos de cadena larga (LCHADD),
acidemia glutdrica tipo | (GA-I) y anemia falciforme (AF).

e Los Programas de Evaluacidn Externa de la Calidad disefiados en Espaia avalan la mejoria de
la calidad analitica de los laboratorios en el andlisis de aquellos marcadores necesarios para el
panel de enfermedades incluidas en la cartera comun.

e La estrategia de toma de muestra se ha unificado a lo largo de los afios en parte como
consecuencia de la incorporacién de la tecnologia de MS/MS. Asi se ha pasado de la
coexistencia de 3 estrategias diferentes a una Unica extraccion de sangre tomada a las 24-72
horas de vida, sobre la que se realiza la deteccidon de las enfermedades incluidas en los
programas.

e El porcentaje de muestras no validas para el andlisis es elevado haciendo necesario implantar
eficazmente los programas de formacién continuada para los profesionales que realicen la
extraccion. La necesidad de repetir la extraccion por no ser valida hace que se retrase la edad
a la deteccidn con el consiguiente perjuicio tanto para la familia del RN como para la eficacia
del PCN.

e Los intervalos de tiempo transcurridos desde el nacimiento, hasta la obtencién del resultado
han disminuido a lo largo de los afios (1996-2016). Sin embargo, es necesario que desde Salud
Publica de las CC. AA. se impulsen mejoras para disminuir dichos intervalos.

o La edad a la deteccion del caso depende de los protocolos utilizados para cada enfermedad,
por lo que es necesario consensuar entre las CC. AA. protocolos que permitan obtener mejoras
en los tiempos de deteccion para las enfermedades incluidas en la cartera comun basica del
SNS.
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ANEXO |. SOCIEDADES CIENTIFICAS
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Comision de Enfermedades Metabdlicas de la Sociedad | Antonio Maya Victoria (1985-1994)
Espafiola de Bioquimica Clinica y Patologia Molecular (SEQC).
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ANEXO II- CONVENIOS FIRMADOS

ANEXO Il. CONVENIOS FIRMADOS

ANO CONVENIOS FIRMADOS ESTUDIO
1994 | ¢ REAL PATRONATO DE ATENCION A | Evaluacion del Funcionamiento de los laboratorios de tria
PERSONAS CON MINUSVALIA neonatal en Espafia. Impacto Socio-Sanitario-Cientifico. 1968-
o COMISION DE ERRORES METABOLICOS DE 1994
LA SEQC Publicado en Documentos 44/95. Real Patronato de Prevencion y
de Atencion a Personas con Minusvalia. Diciembre 1995
Encuestadores/Evaluadores:
Dr. Antonio Maya Victoria y Dr. José Ramon
Alonso Fernandez
1995 | e  REAL PATRONATO DE ATENCION A ACTIVIDADES DE LA SOCIEDAD
PERSONAS CON MINUSVALIA
° COMISION DE ERRORES METABOLICOS DE ACTADELA ASAMBLEA GENEF}AL ORDINARIA DE LA SOCIEDAD
LA SEQC ESPANOLA DE BIOQUIMICA CLINICA Y PATOLOGIA MOLECULAR
Celebrada en el Auditorio del Hotel Gran Sitges, Port d'Aiguadolg. Sitges (Barcelona) el Sébado 4 de
Noviembre de 1995.
Encuestadores/Evaluadores: “La Junta Directiva renovd el acuerdo de 1994 con el Real
Dr. Antonio Maya Victoria y Dr. José Ramoén | Patronato de atencion a Personas con Minusvalia por el que la
Alonso Fernandez Comisién de Errores Metabdlicos ampliaba la base de datos
encargada a la SEQC durante 1995”
1996 | o REAL PATRONATO DE ATENCION A ACTIVIDADES DE LA SOCIEDAD
PERSONAS CON MINUSVALIA
*  COMISION DE ERRORES CONGENITOS DEL ‘ESPAROLA DE BIOGUIMICA CLINICA Y PATOLOGIA MOLECULAR
METABOLISMO DE LA SEQC Db sy o T,y Caju de i Taodfac 46 Medicint’dela: Univasicas Compiitanes: ce: Vsdridy o
Encuestadores/Evaluadores: “Se ha renovado el Convenio que la Socieda viene suscribiendo
Elena Dulin Ifiiguez con el Patronato de Atencion a Personas con Minusvalia desde
Comision de  Errores  Congénitos  del | hacedosafiosimpulsado porla Comision de Errores Metabolicos”
Metabolismo de la SEQC
1998 | « REAL PATRONATO DE ATENCION A | Actualizacion de la encuesta anual de alcance y eficacia
PERSONAS CON MINUSVALIA
o COMISION DE ERRORES CONGENITOS DEL
METABOLISMO DE LA SEQC
Encuestadores/Evaluadores:
Elena Dulin Ifiiguez
Comisién  de  Errores  Congénitos  del
Metabolismo de la SEQC
1998 | ¢ REAL PATRONATO DE ATENCION A | Estudio piloto (a nivel nacional) de hemoglobinopatias
PERSONAS CON MINUSVALIA
° COMISION DE ERRORES CONGENITOS DEL
METABOLISMO DE LA SEQC
Encuestadores/Evaluadores:
Elena Dulin Ifiiguez
Comisién  de  Errores  Congénitos  del
Metabolismo de la SEQC
1999 | ¢ REAL PATRONATO DE ATENCION A | Evaluacién Activa (a finales de 1999) de las unidades de deteccion
PERSONAS CON MINUSVALIA de alteraciones metabdlicas congénitas
e COMISION DE ERRORES CONGENITOS DEL
METABOLISMO DE LA SEQC
Encuestadores/Evaluadores:
Elena Dulin Ifiiguez
Comisién  de  Errores  Congénitos  del
Metabolismo de la SEQC
1999 | ¢ REAL PATRONATO DE ATENCION A | Estudio Extenso, sobre deteccion de Hemoglobinopatias (12 fase)

PERSONAS CON MINUSVALIA
e COMISION DE ERRORES CONGENITOS DEL
METABOLISMO DE LA SEQC

Encuestadores/Evaluadores:
Elena Dulin Ifiguez
Comisién de Errores
Metabolismo de la SEQC

Congénitos  del
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2000

e  REAL PATRONATO DE ATENCION A PERSONAS CON
MINUSVALIA

e COMISION DE ERRORES
METABOLISMO DE LA SEQC

CONGENITOS  DEL

Encuestadores/Evaluadores:

Elena Dulin Ifiiguez

Comisién de Errores Congénitos del Metabolismo de la
SEQC

Evaluacién Activa (a finales de 1999) de las unidades de
deteccion de alteraciones metabdlicas congénitas

2001

e  REAL PATRONATO DE ATENCION A PERSONAS CON
MINUSVALIA

e COMISION DE ERRORES
METABOLISMO DE LA SEQC

CONGENITOS  DEL

Encuestadores/Evaluadores:

Elena Dulin Ifiguez

Comisién de Errores Congénitos del Metabolismo de la
SEQC

Evaluacién Activa (a finales de 2000) de las unidades de
deteccion de alteraciones metabdlicas congénitas

2002

e  REAL PATRONATO DE ATENCION A PERSONAS CON
MINUSVALIA

e COMISION DE ERRORES
METABOLISMO DE LA SEQC

CONGENITOS  DEL

Encuestadores/Evaluadores:

Elena Dulin Ifiguez

Comisién de Errores Congénitos del Metabolismo de la
SEQC

Evaluacién Activa (a finales de 2001) de las unidades de
deteccion de alteraciones metabdlicas congénitas

2003

e  REAL PATRONATO DE ATENCION A PERSONAS CON
MINUSVALIA

e COMISION DE ERRORES
METABOLISMO DE LA SEQC

CONGENITOS  DEL

Encuestadores/Evaluadores:

Elena Dulin Ifiiguez

Comisién de Errores Congénitos del Metabolismo de la
SEQC

Evaluacién Activa (a finales de 2002) de las unidades de
deteccion de alteraciones metabdlicas congénitas

2004

e  REAL PATRONATO DE ATENCION A PERSONAS CON
MINUSVALIA

e COMISION DE ERRORES
METABOLISMO DE LA SEQC

CONGENITOS  DEL

Encuestadores/Evaluadores:

Elena Dulin Ifiiguez

Comisién de Errores Congénitos del Metabolismo de la
SEQC

Evaluacién Activa (a finales de 2003) de las unidades de
deteccion de alteraciones metabdlicas congénitas

2005

e  REAL PATRONATO DE ATENCION A PERSONAS CON
MINUSVALIA

e COMISION DE ERRORES
METABOLISMO DE LA SEQC

CONGENITOS  DEL

Encuestadores/Evaluadores:

Elena Dulin Ifiiguez

Comisién de Errores Congénitos del Metabolismo de la
SEQC

Evaluacién Activa (a finales de 2004) de las unidades de
deteccion de alteraciones metabdlicas congénitas

2006

e  REAL PATRONATO DE ATENCION A PERSONAS CON
MINUSVALIA

e COMISION DE ERRORES
METABOLISMO DE LA SEQC

CONGENITOS  DEL

Encuestadores/Evaluadores:

Elena Dulin Ifiguez

Comisién de Errores Congénitos del Metabolismo de la
SEQC

Evaluacién Activa (a finales de 2005) de las unidades de
deteccion de alteraciones metabdlicas congénitas

2007

e REAL PATRONATO SOBRE DISCAPACIDAD
e ASOCIACION ESPANOLA DE CRIBADO NEONATAL
(AECNE)

Encuestadores/Evaluadores:
Elena Dulin Ifiiguez

Evaluacién Activa (a finales de 2006) de las unidades de
deteccion de alteraciones metabdlicas congénitas
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2007 e  REAL PATRONATO DE ATENCION A PERSONAS CON | Estudio Piloto de Hemoglobinopatias (22 FASE)
MINUSVALIA
. ASOCIACION ESPANOLA DE CRIBADO NEONATAL
(AECNE)

Encuestadores/Evaluadores:
e  Elena Dulin Ifiiguez

2008 e  REAL PATRONATO DE ATENCION A PERSONAS CON | Evaluacién Activa (a finales de 2007) de las unidades de
MINUSVALIA deteccion de alteraciones metabdlicas congénitas
o ASOCIACION ESPANOLA DE CRIBADO NEONATAL
(AECNE)

Encuestadores/Evaluadores:
Elena Dulin Ifiiguez

2009 e  REAL PATRONATO SOBRE DISCAPACIDAD Evaluacién Activa (a finales de 2008) de las unidades de
e  ASOCIACION ESPANOLA DE CRIBADO NEONATAL | deteccidn de alteraciones metabdlicas congénitas
(AECNE)

Encuestadores/Evaluadores:
Elena Dulin Ifiguez

2010 e  REAL PATRONATO SOBRE DISCAPACIDAD Evaluacién Activa (a finales de 2009) de las unidades de
e ASOCIACION ESPANOLA DE CRIBADO NEONATAL | deteccidn de alteraciones metabdlicas congénitas
(AECNE)

Encuestadores/Evaluadores:
Elena Dulin Ifiiguez

2011 e  REAL PATRONATO SOBRE DISCAPACIDAD Evaluacion Activa (a finales de 2005) de las unidades de
e ASOCIACION ESPANOLA DE CRIBADO NEONATAL | deteccidn de alteraciones metabdlicas congénitas
(AECNE)

Encuestadores/Evaluadores:
Elena Dulin Ifiiguez

2012 . REAL PATRONATO SOBRE DISCAPACIDAD Evaluacién Activa (a finales de 200) de las unidades de
e ASOCIACION ESPANOLA DE CRIBADO NEONATAL | deteccidn de alteraciones metabdlicas congénitas
(AECNE)

Encuestadores/Evaluadores:
Elena Dulin Ifiguez

2013 e  REAL PATRONATO SOBRE DISCAPACIDAD Evaluacién Activa (a finales de 2012) de las unidades de
e ASOCIACION ESPANOLA DE CRIBADO NEONATAL | deteccidn de alteraciones metabdlicas congénitas
(AECNE)

Encuestadores/Evaluadores:
Elena Dulin Ifiiguez

2014 e  REAL PATRONATO SOBRE DISCAPACIDAD Evaluacién Activa (a finales de 2013) de las unidades de
e ASOCIACION ESPANOLA DE CRIBADO NEONATAL | deteccidn de alteraciones metabdlicas congénitas
(AECNE)

Encuestadores/Evaluadores:
Elena Dulin Ifiiguez

2015 e  REAL PATRONATO SOBRE DISCAPACIDAD Evaluacién Activa (a finales de 2014) de las unidades de
e ASOCIACION ESPANOLA DE CRIBADO NEONATAL | deteccidn de alteraciones metabdlicas congénitas
(AECNE)

Encuestadores/Evaluadores:
Elena Dulin Ifiiguez

2016 LA CRISIS ECONOMICA AFECTO AL CONVENIO
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ANEXO Ill- ESTRATEGIA DE TOMA DE MUESTRA

ANEXO Ill. ESTRATEGIA DE TOMA DE MUESTRA

ESTRATEGIA DE TOMA DE MUESTRA POR CC. AA. ANO 2002

CC. AA. Centro ESTRATEGIA L L, 22 L
Extraccion | Extraccion
Malaga DOBLE 48-72h | 5-7 DDV
ANDALUCIA Gra'nada DOBI,_E Cord(:)n 5-7 DDV
Sevilla (HVM) DOBLE/UNICA Cordon 5-7 DDV
Sevilla (HVR) UNICA 8 DDV
) Zaragoza (HMS) UNICA 48-72 h
ARAGON Zaragoza (HCU) UNICA 48-72 h
ASTURIAS Oviedo DOBLE Cordon 7 DDV
BALEARES Barcelona/Palma UNICA 5-7 DDV
CANARIAS La Laguna UNICA 5-7 DDV
CANTABRIA Santander DOBLE 48-72 h 10 DDV
CASTILLA Y LEON Valladolid UNICA 7 DDV
CASTILLA-LA MANCHA | Talavera UNICA 7 DDV
CATALURNA Barcelona UNICA 5-7 DDV
Alicante DOBLE 48-72 h 7 DDV
C. VALENCIANA Valencia DOBLE 48-72 h 7 DDV
EXTREMADURA Badajoz UNICA 5-7 DDV
GALICIA Santiago UNICA 5-7 DDV
MADRID Madrid DOBLE 48-72h | 5-7DDV
MURCIA (Regién) Murcia UNICA 7 DDV
NAVARRA (CF) Pamplona UNICA 5-7 DDV
PAIS VASCO Bilbao UNICA 48-72 h
RIOJA (LA) Zaragoza (HCU) UNICA 48-72 h
CEUTA Sevilla (HVR) UNICA 8 DDV
MELILLA Murcia UNICA 7 DDV

Donde: DDV= Dias de vida del recién nacido y h= horas de vida
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ANEXO IV. OBTENCION DE LA MUESTRA DE SANGRE SOBRE PAPEL

ANEXO IV. OBTENCION DE LA MUESTRA DE SANGRE SOBRE PAPEL

RECOMENDACIONES

Preparar el material necesario para la incision del talon:
guantes; lanceta estéril especialmente adaptado para esta
prueba, con profundidad adecuada; toallitas empapadas con
isopropanol: agua (70:30); gasas estériles; tarjeta para la
toma de sangre y formulario para introducir los datos
demograficos

1. Rellenar toda la informacién impresa en el formulario.

2. No tocar los circulos del papel ni antes ni después de la toma de sangre

3. Impedir que la tarjeta de papel se moje con alcohol, agua, jabones, colonias

4. Calentar el taldon durante tres o cuatro minutos con un pafio suave,
humedecido con agua tibia a 39-419C o alternativamente con un
masaje.

5. Limpiar el drea con la toallita impregnada en alcohol. Dejar evaporar
el alcohol y quitar con gasa los posibles restos de alcohol

6. Utilizar la lanceta estéril y proceder a la incision para la extraccion de sangre.

7. Limpiar la primera gota de sangre con una gasa estéril y dejar que se forme otra gota grande
de sangre.

8. Cuando se forme la gran gota, dejar que caiga sobre el papel. No se debe restregar el taldn
sobre el papel. Llenar por completo, con una Unica aplicacién de sangre, cada circulo marcado

b 7% = _=3
9. Dejar secar las gotas de sangre sobre una superficie plana horizontal, que esté limpia y seca
durante un minimo de tres horas.
10. Enviar al laboratorio el formulario y la tarjeta con los circulos de sangre, dentro de las 24 horas
siguientes a la extraccion de sangre.
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MUESTRAS NO VALIDAS

, 9. a a # Muestra
- , [ Insuficiente!

Muestra
sobresaturada?

Muestra que no se
secd bien antes del
envio3

No se consiguid
extraer la muestra®

...............................

CAUSAS POR LAS QUE SE OBTIENEN ESPECIMENES NO VALIDOS

e Tocar el papel de filtro con las manos antes o después de la obtencién del
espécimen

e (Quitar el papel antes de que la sangre llenara por completo el circulo o
antes de que traspasara hasta el otro lado del papel (figura 6)

e Aplicar la sangre con un tubo capilar (figura 7)

e Aplicar un exceso de sangre sobre el papel de filtro (figura 7)

e Aplicar sangre a ambos lados del papel (figura 7)

e Apretar o estrujar la zona que rodea el area de puncion (figura 7)

e No dejar secar los especimenes correctamente, antes de enviarlos por
correo (figura 8)

e Exponer el papel impregnado con sangre al calor directo

e No secar el alcohol antes de la puncion.

e No obtener ni una gota de sangre (figura 9)
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TSH-2
10+
NirER0 !
BE f X
LABTRA- !
TORIOS | ACCION POSTERTOR
: g B L 0 TOTH
§ 2 I INTERPRETACION: K 0 0 0 0 ¢
) 0 | 0 1s 0 0 th
2 #® 0¥0C ¥ B 0 1 0 0
: ¢ 2000000 (0 10TAL 0 o 0 17
et Sl St ) ety
12 23 miL - e
INCRE. £.00
NN, DE LRB.
RESULTATOS : TOTRL PROCES. MEDIA  CDESY.STAN, SUS RESPUESTRS :
PO% TODOS LOS NETOROS 17 17 .31 .93 INTERPRETACTICN ¢ 1
PR SU PETCDD 1 " % .89
SU VALOR 21,50 MU/L ESTH #25 X RESPECTD & LA MEDIA ACCIOM POSTERTOR B
21,50 MU/L 0F 5U NET0ED
[ +1,47 DESY.STaND.)
FENTLALANINA-2
0+
NUKERD !
13 8 4
LARORA- '
RIS & o ACION PISTERICR
) 4 ] ¥ { e
b y INTERPRETACION: N 0 & O o ©
| { I b 0" ¥ N
2 1o M 0 2 0 £ T
| DaXOI0nY K6 TotaL 1A~ T W
L e T
LR 3.5 NG/100 - UD
INCRE,  0.40
NN, DE LB,
RESULTADOS ¢ TOTA. PROCES. NEDIR BESV.STAN. | SUS RESPUESTAS :
POR TODCS LOS METODOS i7 17 &.824  L019 INTERPRETACION N
FOR SU METODD 9 T 544
SUVMLOR 5,40 MG/100 ML ESTR -0 T RESPECTO A LA NEDIA ACCION FOSTERIOR + 0
4,40 MG/ 100K TOTAL

{ ~0.02 DESV.STAND,)

ANEXOS | 244



ANEXO VII. PROGRAMA DE EVALUACION EXTERNA DE LA CALIDAD AECNE

ANEXO VII. PROGRAMA DE EVALUACION EXTERNA DE LA CALIDAD (AECNE)

PROGRAMA DE EVALUACION EXTERNA DE LA CALIDAD DE LOS
LABORATORIOS DE CRIBADO NEONATAL
2007

INTERPRETACION DEL INFORME DE RESULTADOS

Este documento se ha elaborado para ayudar a la interpretacién de los informes correspondientes a
cada una de las 12 distribuciones mensuales que se realizan

iNDICE
El contenido de cada informe es de una portada y 8 hojas conteniendo:
Péagina
TSH Informacién enviada por el conjunto de laboratorios para cada analito
R Resultados, Interpretacion, Accion, Método de analisis, Punto de corte
Método, Calibrador, Punto de corte, Lote y fecha de recepcidn de resultados
Valores asignados de consenso y desviaciones estandar

Evaluacién de rendimiento mediante puntuacion-z (z-score)

AW W N P

Gréficos de distribucion, densidad Kernel, puntuacién-z e interpretacion

Fenilalanina Informacién enviada por el conjunto de laboratorios para cada analito
Resultados, Interpretacion, Accion, Método de anélisis, Punto de corte
Método, Calibrador, Punto de corte, Lote y fecha de recepcidn de resultados
Valores asignados de consenso y desviaciones estandar

Evaluacién de rendimiento mediante puntuacion-z (z-score)

0 N N o o

Gréficos de distribucion, densidad Kernel, puntuacién-z e interpretacion

MUESTRAS

Las muestras suministradas en cada uno de los ejercicios son elaboradas por el Prof. T. Torresani y corresponden
a sangre desecada sobre papel absorbente Whatman 903 empleando patrones trazables de Tirotropina-TSH
(WHO 2"IRP 80/558) y Fenilalanina-Phe (European Working Standard EWS).
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RESULTADOS DE LOS PARTICIPANTES

Las paginas 1y 5 reflejan los resultados enviados por el conjunto de laboratorios para cada analito.
(TSH y Fenilalanina)

Asi se incluye:

- Cddigo secreto asignado a cada laboratorio

- Resultado

- Interpretacion N=Normal, I=Intermedio, H= Alto

- Accion A= Ninguna, B=Posible, C=Evidente

- Método de analisis de acuerdo con las claves facilitadas

H Cédigos y Métodos para TSH ”

Cddigo Métodos TSH

200 Fluorescencia a tiempo retardado (Delfia)

201 Fluorescencia a tiempo retardado (AutoDelfia)
300 Enzimoinmunoensayo

400 Inmunoluminiscencia

500 Cromatografia liquida de alta resolucion (HPLC)
999 Otros

H Cédigos y Métodos para Phe ||

Cadigo Métodos Phe

1100 Fluorimetria manual

1200 Fluorimetria Kit PerkinElmer

1300 Cromatografia en capa fina

1400 Enzimatico

1500 Cromatografia liquida de alta resolucion (HPLC)
1600 Espectrometria de masas en tandem (MS/MS)
1999 Otros

Las paginas 2 y 6 reflejan otra informacion util enviadas por el conjunto de laboratorios para cada
analito.

- Método

- Calibrador

- Punto de corte

- Lote

- Fecha de recepcion de resultados

VALORES ASIGNADOS Y DESVIACIONES ESTANDAR

Las pdginas 3 y 7 reflejan la evaluacion de los resultados obtenidos para cada analito.

Hasta el afio 2006 los valores asignados por consenso se obtenian mediante media aritméticay en la

evaluacion que realiza AECNE se empleara el calculo por media robusta utilizando el Algoritmo H15 de
acuerdo con las recomendaciones internacionales (1y 2).

Al objeto de que los laboratorios puedan disponer de elementos de comparacién se presentan los
valores asignados de acuerdo con la Media empleada hasta diciembre de 2006 y la Media robusta
empleada a partir de la evaluacién de Enero de 2007.

Asimismo, hasta el afio 2006 la evaluacién de la precisidn se realizaba de forma descriptiva a partir de
los resultados obtenidos por los propios participantes. Esta sistematica de evaluacién “flexible” hace
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que, una vez excluidos los resultados aberrantes y siempre que la distribucién sea normal,
aproximadamente el 95% de los laboratorios obtenga resultados satisfactorios impidiendo disponer
de informacién para la evaluacién objetiva de los datos y la mejora de las prestaciones analiticas.

En la evaluacién que realiza AECNE se indicara el calculo de la desviacidén estandar obtenida a partir de
los resultados de los participantes, tras el cdlculo de la media robusta utilizando el Algoritmo H15
sefialado anteriormente, y por lo tanto los laboratorios podran conocer la dispersion de los resultados
obtenida en este ejercicio.

Sin embargo, para que se pueda evaluar objetivamente se incluirdn los datos de desviacion diana
acordes con los objetivos de calidad esperables en un programa de cribado neonatal para estos dos
analitos.

En este caso se aplican valores de “precision diana” objetivos. Es decir, se calcula la desviacidn estandar
diana obtenida a partir de los resultados obtenidos por los laboratorios de cribado neonatal en los
ultimos afos del Programa de Evaluacion Externa de la SEQC.

Asi esta precision diana expresada como Coeficientes de variacién (CV) seria:
Tirotropina-TSH 15%
Fenilalanina-Phe 20%
Asimismo, se establecen unos valores inferiores de desviacion estandar minima aplicable acordes con
las concentraciones obtenidas
Tirotropina-TSH 0,9 Ul/mL (cuando el nivel sea < 6Ul/mL)
Fenilalanina-Phe 0,4 mg/dL (cuando el nivel sea < 2mg/dL)

INTERPRETACION Y ACCION

Las paginas 3 y 7 reflejan las interpretaciones y acciones establecidas por los laboratorios ante los
resultados obtenidos para cada analito asi como los porcentajes en que se aplican las mismas.

EVALUACION DE RENDIMIENTO MEDIANTE PUNTUACION-Z (Z-SCORE)

Las pdaginas 3y 7 reflejan los valores del rendimiento calculado a partir de los resultados aportados por
los laboratorios para cada analito.

El cdlculo del rendimiento de un laboratorio que aporta un resultado x se evalia mediante el
parametro puntuacion-z (z-score) que se define de acuerdo con la ecuacién

z=(x-x,)/o,

Donde X, es el valor asignado por consenso (la media robusta de los resultados remitidos por los

laboratorios) y o, es la desviacién estandar diana (valor objetivo de precisién que, de acuerdo con la

concentracién y analito, se considera adecuada al propdsito para el que se efectua el analisis).

Al objeto de mantener la consistencia con las evaluaciones existentes hasta diciembre de 2006, en los
informes se emplearan como denominadores tanto la desviacidon estandar obtenida a partir de los
resultados de los participantes como la obtenida empleando la desviacidn estandar diana acorde con
objetivos de calidad.

Asi denominaremos:
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Z Des. puntuacion-z (z-score) descriptiva

Cuando o, es la desviacion estandar obtenida a partir de los resultados de los participantes (SD

P
descriptiva).

Z Obj. puntuacién-z (z-score) objetiva

Cuando o, es la desviacidn estandar obtenida aplicando los objetivos de calidad en la precisién (SD

p
Objetiva).

Para ayudar a comprender estas evaluaciones y la utilidad del empleo de requisitos establecidos “a
priori” el laboratorio puede observar que cuando

SD descriptiva < SD Objetiva

significara que el conjunto de laboratorios ha obtenido una precisién mejor que la identificada como
objetivo.

En este caso, siempre que la media aritmética y la media robusta no difieran significativamente, cada
laboratorio obtendrd unos valores de Z Des > Z Obj.

Por el contrario, si SD descriptiva > SD Objetiva indicard que no se han alcanzado (en conjunto) los
valores de precision esperables y por lo tanto cada laboratorio obtendrd unos valores de Z Des < Z Obj.

GRAFICOS

Las paginas 4 y 8 reflejan diferentes graficos que tratan de facilitar la interpretacion de los resultados
obtenidos para cada analito.

En cada hoja se presentan en 3 filas con 4 gréficos para cada concentracidn de analito (TSH y Phe).

El primer grafico es una representacion de las concentraciones que han sido obtenidas por cada
laboratorio. En el eje de abscisas se ordenan los laboratorios por su nimero de identificacion.

En el segundo grafico se presenta un grafico de estimacion de densidades Kernel (3) que permite
visualizar la distribucién de los datos enviados y, en su caso, la presencia de distribuciones
multimodales.

El tercer grafico es el que mas utilidad debe tener para el laboratorio pues representa los valores de
puntuacion-z (z-score) tanto objetiva como descriptiva ordenados de valores negativos a positivos.

El cuarto grafico ayuda a visualizar la distribucion de las interpretaciones que han establecido los
laboratorios ante los resultados que han obtenido.

PAUTAS DE ACTUACION ANTE RESULTADOS DE PUNTUACION-Z (Z-SCORE)

Tradicionalmente se ha venido utilizando una clasificacion de las puntuaciones-z (z-score) que segun
su valor absoluto |z| fuera inferior a 2, estuviera entre 2 y 3 o superara el 3 se consideraban
satisfactorias, dudosas o insatisfactorias.

Actualmente se trata de estimular la evaluacion del laboratorio mds alla de su resultado de puntuacién-
z (z-score) estudiando toda la informacién que se aporta en un ejercicio.

En cualquier caso, centrandose en el resultado de puntuacién-z (z-score) lo primero que deberd
comprobar es si |z] <2

En este caso el resultado puede considerarse Satisfactorio.
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Cuando el valor de puntuacién-z (z-score) |z| > 2 considerdndose que, estadisticamente en
aproximadamente un 95% de casos, un laboratorio trabajando adecuadamente puede obtener valores
de |z| superiores a 2 lo primero que deberad comprobar los registros asociados a este analisis (control
de calidad, calibradores, trascripcidn) por si detecta alguna causa no aleatoria que pueda explicar este
resultado.

Debe tenerse en cuenta que es altamente improbable (3%0) que el azar pueda explicar la obtencidn
de valores de |z| > 3. Por tanto, ante resultados de |z| que superen el valor de 3 es imprescindible la
investigacion de causas y consecuencias estableciendo las acciones correctoras pertinentes.

Referencias

1. Statistical methods for use in proficiency testing by interlaboratory comparison. 1ISO 13528: 2005.

2. The international harmonized protocol for the proficiency testing of analytical chemistry laboratories (IUPAC
2006) Pure Appl. Chem., VVol. 78, No. 1, pp. 145-196, 2006.

3. Representing data distributions with Kernel density estimates AMC technical brief. Royal Society of Chemistry
No. 4. Jan 2001
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ASOCIACION ESPANOLA DE CRIBADO NEONATAL (AECNE)
TABLA 1. INFORME MENSUAL CORRESPONDIENTE A Phe

PROGRAMA DE EVALUACION EXTERNA DE LA CALIDAD
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TABLA 2. INFORME MEN

PROGRAMA DE EVALUACION EXTERNA DE LA CALIDAD

L CORRESPONDIENTE A Tyr

Mes Diciembre 2016
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ASOCIACION ESPANOLA DE CRIBADO NEONATAL (AECNE)
TABLA 3. INFORME MENSUAL CORRESPONDIENTE A TSH

PROGRAMA DE EVALUACION EXTERNA DE LA CALIDAD Diciembre 2016
INTERPRETACION
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TABLA 4. INFORME MENS CORRESPONDIENTE A TIR

PROGRAMA DE EVALUACION EXTERNA DE LA CALIDAD Diciembre 2016
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ASOCIACION ESPANOLA DE CRIBADO NEONATAL (AECNE)
TABLA 5. INFORME MENSUAL CORRESPONDIENTE A C8

PROGRAMA DE EVALUACION EXTERNA DE LA CALIDAD Diciembre 2016
INTERPRETACION
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TABLA 6. INFORME MENS
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ANEXO VIII. ENFERMEDADES INCLUIDAS EN LOS PROGRAMAS EN ESPANA

'.+-.

"

Enfermedades incluidas en los programas de Cribado Neonatal, por CC. AA.

AMINOACIDOS ACIDOS ORGANICOS ACIDOS GRASOS
T o 2 81 a g n | o [ R I )
— m — =
CC.AA. Centro = 5 § g = g é &:; O 2 <2[ gl E %ﬁ g.) % E g &Ej g— g § % %
Cobertura Geogrdfica o ac « % e
. Malaga: Andalucia Oriental X | X - X - X | X | X X X X X X | X [ X
ANDALUCIA
Sevilla: Andalucia Occidental | X X - X - X X X | X X | X[ X ] X
ARAGON Zaragoza X X X X X X X X X X X X X X X X
ASTURIAS (PPDO DE) Oviedo X | X X | X* ] - X X | X
BALEARES (ILLES) Palma de Mallorca X | X X X X | X
CANARIAS La Laguna X X X X X X X
CANTABRIA Santander X X X X X X X
CASTILLAY LEON Valladolid X | X X
CASTILLA-LA MANCHA Talavera X X X X X X X X X X X
CATALUNA Barcelona X | X X | X | X | X X X | X | X [ X X | X[ X[ X[ X[ X[ X]|X]|X
C. VALENCIANA Valencia X | X X | X X X | X
EXTREMADURA Badajoz X X X X X X X X X X X X X X X X X
GALICIA Santiago X | X X X | X[ X[ X[ X[ X[ X[X]|X|X]|X]|X]|X|X]|X]|X]| X[ X]X
MADRID Madrid X X X X X X X X X X X X X X X X X X
MURCIA (REGION DE) Murcia X X - X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X
NAVARRA (C. FORAL DE) Pamplona X | X - X | X X X | X
PAIS VASCO Bilbao X | X - X | X | X - X - - X | X - - - - - - - - - X | X -
RIOJA (LA) Zaragoza X | X[ X[ X[ X[ X[ X[ X]X X | X[ X[ X[ X[ X[ X|X|X|X]|X]|]X]X]|X
CEUTA Sevilla X | X - X X | X | X [ X X | X[ X[ X[ X[ X[ X|X|X|X]|X]|]X]X]|X
MELILLA Murcia X | X - X[ X | X | X | X]X X | X[ X[ X[ X[ X[ X|X|X|X]|X]|]X]X]|X

Tabla cumplimentada por los laboratorios de cribado neonatal en 2016
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ANEXO VIII. ENFERMEDADES INCLUIDAS EN LOS PROGRAMAS EN ESPANA
L

L

Otras enfermedades incluidas en los programas de Cribado Neonatal, por CC. AA.

< S|z|8]|s
< 5 R < |2|2]|2
< < | 2 z = =22 |53
CC. AA. Laboratorio de Cribado S E s 2 - o <§E § % % = 5 o 5 g
Cobertura Geogrdfica 5 § é 5 z|< § 2| Q 2 g g E = &
clsls|&|2|E|185|5|2|E|E|s|B|8|32|¢2 |z
2|8|8|2|8|3|2x|2|=|2|2|2|=|2|88| 8|3
) Malaga: Andalucia Oriental - - - - - X - - - X X - X X X
ANDALUCIA - -
Sevilla: Andalucia Occidental - - - - - - X - - - X X - X X X
ARAGON Zaragoza == - - - - - X X X - X X X
ASTURIAS (PPDO DE) Oviedo - - - - - - - - - - - - - - - - -
BALEARES (ILLES) Palma de Mallorca - - - - - - - - - - - - - - - - -
CANARIAS La Laguna - - - - - - - - - - - - - - - - -
CANTABRIA Santander - - - - - - - - - - - - - - - - -
CASTILLAY LEON Valladolid - - - - - - - - - - - - - - - - -
CASTILLA-LA MANCHA Talavera - - - - - - - - - - - - - - - X -
CATALUNA Barcelona - -] - - - - - - - - - X - - - - -
C. VALENCIANA Valencia - - - |- - - |- - - - - - - - - - -
EXTREMADURA Badajoz - - - - - - - - - - - - - - - - -
GALICIA Santiago X | X - - - X X X X X X X X - - X -
MADRID Madrid - - - - - - - - - - - - - - - - -
MURCIA (REGION DE) Murcia X | - - - X X X X X X X X X X X X
NAVARRA (C. FORAL DE) Pamplona
PAIS VASCO Bilbao -l -] - - - - - - - - - - - - - - -
RIOJA (LA) zZaragoza X X X X X X
CEUTA Sevilla X X X X X X X
MELILLA Murcia X | - - X X X X X X X X X X X X

Tabla cumplimentada por los laboratorios de cribado neonatal en 2016
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ANEXO IX. FENILCETONURIA (PKU) e HIPERFENILALANINEMIA (HFA)

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS PARA PKU POR CC. AA. EN EL PERIODO 1988-2016

7

z

TABLA 1. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA PKU e HFA
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TABLA 1. cont- RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA PKU e HFA
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ANEXO IX. FENILCETONURIA (PKU) e HIPERFENILALANINEMIA (HFA)
TABLA 2. COBERTURA PKU 1988-2003 |

g |s E |8 |3 s |8 |3 |8 |3 z |8 8 |8 |8 = |8 |3 E |8 |3 g

<C =4 T < o} c T < =) = T <« o} c T < p=)| = T < =) c T < =) = T <« > c T <« o)

< D w T g = U w 4 = U w T g = D w T g = U w T = U w T g = U w T g = D w T =

O EZ| 20 & EZ[ LSO i EZ| =0 i EZ| £0 i EZ | =0 & EZ|[Z0O 5 EZ|[ 20 5 EZ|E£0 =

@] S o o I=a) 5 o o f=a) S © o s} & IS o f=a) S o © I=a) 5 o © [=a) S S © =) 5 © O =)

2 | < 8 |2 |< g |2 < 8 |2 < 3 2 < 8 |2 |< 8 |2 |< 8 |2 |[< 3

1988 1989 1990 1991 1992 1993 1994 1995

ANDALUCIA 92040 | 84571 | 91,89% [ 89562 | 85695 | 95,68% | 89218 | 87106 | 97,63% | 88319 | 88058 | 99,70% | 88012 | 88031 [ 100,02% | 86330 | 86286 [ 99,95% | 81550 [ 81109 | 99,46% | 79422 | 78129 | 98,37%
ARAGON 10708 | 10353 | 96,68% | 10314 | 10855 | 105,25% | 9790 [ 10502 | 107,27% | 9796 [ 12435 [ 126,94% | 10050 | 10517 | 104,65% | 9545 | 10261 | 107,50% [ 9620 | 11310 | 117,57% | 9317 | 11889 | 127,61%
ASTURIAS 8553 | 7101 | 83,02% 7964 | 6944 | 87,19% 7775 6708 86,28% 7728 7483 96,83% 7494 7516 | 100,29% [ 6978 | 6936 | 99,40% 6653 | 6801 | 102,22% | 6588 | 6393 | 97,04%
BALEARES 8732 | 6362 | 72,86% | 8869 | 8120 | 91,55% | 8826 7951 90,09% 8622 8262 95,82% 8491 8104 95,44% | 7891 | 8104 | 102,70% | 7683 | 7874 [ 102,49% | 7718 | 7530 | 97,56%
CANARIAS 19983 | 19416 | 97,16% | 19312 | 19185 | 99,34% | 18691 [ 18596 | 99,49% | 18230 [ 17555 | 96,30% 18325 18052 [ 98,51% | 17612 | 19332 [ 109,77% | 17072 | 18504 | 108,39% [ 16921 | 16098 | 95,14%
CANTABRIA 4980 | 23053 [ 462,91% | 4611 | 23271 | 504,68% | 4576 9561 | 208,94% | 4341 4521 | 104,15% | 4311 4493 104,22% | 4117 | 4194 | 101,87% | 3807 | 3918 | 102,92% | 3734 | 3819 | 102,28%

CASTILLAY LEON 22810 | 1465 6,42% | 22206 | 850 3,83% |21324 | 14856 | 69,67% | 20603 | 19146 | 92,93% [ 20003 | 18922 | 94,60% | 19403 | 18224 | 93,92% | 18426 | 17379 | 94,32% | 18002 | 16965 | 94,24%
CASTILLATLAMANCHA| 19518 | 13334 | 68,32% [ 19581 | 12652 | 64,61% | 19127 | 16847 | 88,08% [ 18733 | 18138 | 96,82% | 18823 | 18310 | 97,27% | 18096 | 17357 [ 95,92% | 17710 [ 16808 | 94,91% [ 17317 | 16557 | 95,61%
CATALUNA 58142 [ 53711 | 92,38% | 57179 | 54609 | 95,51% | 56802 | 55571 | 97,83% [ 56540 | 55579 | 98,30% | 57615 | 58619 | 101,74% [ 56015 | 57064 | 101,87% | 54661 | 55201 | 100,99% | 54221 | 54202 | 99,96%
C.VALENCIANA 41329 | 35854 | 86,75% | 40205 | 38656 | 96,15% | 40294 | 39146 | 97,15% | 39717 | 38406 | 96,70% | 39744 | 39244 | 98,74% [ 38721 | 32860 | 84,86% | 37090 | 36704 [ 98,96% | 36746 | 36356 | 98,94%
EXTREMADURA 13759 | 13351 | 97,03% | 13173 ) 12591 | 95,58% | 12614 | 12116 | 96,05% | 12508 | 13640 [ 109,05% [ 12342 | 12043 | 97,58% | 11786 | 11142 | 94,54% | 11288 | 11345 | 100,50% | 10844 | 10580 | 97,57%

GALICIA 24558 | 21676 | 88,26% | 23592 | 21031 | 89,14% | 22501 | 20286 | 90,16% | 21927 | 20650 | 94,18% 21633 20354 | 94,09% | 21284 | 21148 | 99,36% | 19683 [ 19014 | 96,60% | 18799 | 18365 | 97,69%
MADRID 51607 | 48781 | 94,52% | 51041 | 47908 | 93,86% | 50065 | 47013 93,90% | 49430 [ 48972 99,07% 50769 51591 | 101,62% | 49626 | 49938 | 100,63% | 47692 | 47779 | 100,18% | 47116 | 47929 | 101,73%
MURCIA 13979 | 17581 | 125,77% | 13992 | 18664 [ 133,39% | 13869 | 15938 | 114,92% | 13790 [ 13929 | 101,01% | 13770 14455 | 104,97% | 13350 | 13427 | 100,58% | 12494 | 13396 | 107,22% | 12570 | 13443 [ 106,95%
NAVARRA 4935 4920 99,70% 4860 4819 99,16% 4816 4651 96,57% 4789 4763 99,46% 4549 4698 103,28% | 4688 4712 | 100,51% | 4650 4712 | 101,33% | 4627 4719 | 101,99%
PAIS VASCO 18159 | 18212 | 100,29% | 17119 | 17372 [ 101,48% | 16456 | 16628 | 101,05% | 16292 [ 16588 | 101,82% | 16341 16689 | 102,13% | 15878 | 16174 | 101,86% | 15267 | 15477 | 101,38% | 15345 | 15600 | 101,66%
RIOJA (LA) 2466 2388 2320 2224 0,00% 2165 2080 96,07% 2146 | 2049 | 95,48% 2172 - 2059
CEUTA 1135 1059 994 1053 0,00% 1083 1128 1008 1055
MELILLA 1044 997 1015 1010 0,00% 1150 1124 1051 1066
TOTAL 418437|379741) 90,75% [408024|383222| 93,92% |401073| 383476 | 95,61% |395652| 388125 | 98,10% | 396670 [ 393718 | 99,26% |385718(379208| 98,31% |369577|367331| 99,39% [363467)|358574| 98,65%
8 g = 8 2 = 8 g = 8 3 = 8 g = 8 3 = 8 3 = 8 2 =
= S < = = 3 < =) IS S < =) = S < =) IS 3 < =) = S < S IS 3 « =) = 3 < =)
E: suwl|lg3| £ |2uw|g3| = |2uv| 83| £ |2w| 88| £ |2uw|g3| E |gu|EE3| E |gu|lgE3| £ |g2u|EE| &
O £EZ2| =0 & EZ| =0 (s = = O & = = O & = = O & EZ| =0 (i ceZ| =0 = EZ| =0 =
() S g (&} o 5 g (&} o0 S g (@] o S g (&} o S g @) ) 5 g (&} o0 S g (&} o © g (@) o
2 < S |2 < 8 |2 < 8 |2 < 3 2 < S |2 < 8 |2 < 8 |2 < 3
1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003
ANDALUCIA 77278 | 77742 | 100,60% | 78196 | 78888 | 100,88% | 76632 | 77536 | 101,18% | 78768 | 79763 | 101,26% | 80579 81536 | 101,19% | 81108 | 82172 | 101,31% | 81865 | 83056 | 101,45% | 86120 | 87399 | 101,49%
ARAGON 9260 | 9876 | 106,65% | 9387 | 9437 | 100,53% | 9149 9139 99,89% 9568 9465 98,92% 9921 9854 99,32% | 10347 | 10287 [ 99,42% | 10363 | 10296 | 99,35% | 11000 | 11022 | 100,20%
ASTURIAS 6530 6374 97,61% 6516 6392 98,10% 6344 6251 98,53% 6547 6500 99,28% 6731 6715 99,76% 6849 6796 99,23% 6729 6809 | 101,19% | 7107 7182 | 101,06%
BALEARES 7794 7601 97,52% 8176 8077 98,79% 8309 8092 97,39% 8848 8662 97,90% 9502 9423 99,17% 9858 9458 95,94% | 10420 | 10426 | 100,06% | 10654 [ 10258 | 96,28%
CANARIAS 17055 | 24832 | 145,60% | 17345 | 25783 [ 148,65% | 17392 | 17553 | 100,93% | 18790 [ 18843 | 100,28% | 18981 19369 | 102,04% | 19262 | 19792 | 102,75% | 19461 | 19564 | 100,53% | 19266 | 20019 [ 103,91%
CANTABRIA 3859 3865 | 100,16% | 3899 3867 99,18% 3835 3796 98,98% 4021 3931 97,76% 4341 4205 96,87% 4280 4143 96,80% 4560 4390 96,27% 4873 4607 94,54%

CASTILLAY LEON 17767 | 16821 | 94,68% | 18091 | 17673 | 97,69% | 17145 | 16772 | 97,82% | 17328 | 17128 | 98,85% | 17874 | 17698 | 99,02% | 17579 | 17377 | 98,85% | 18100 | 17844 | 98,59% | 18607 | 18395 | 98,86%
CASTILLATLA MANCHA| 16746 | 16017 | 95,65% [ 16773 | 15895 | 94,77% | 16304 | 15378 | 94,32% [ 16756 | 15787 | 94,22% | 16723 | 15807 | 94,52% | 16796 | 15652 [ 93,19% | 17117 [ 15927 | 93,05% [ 18051 | 16775 | 92,93%
CATALURNA 54858 | 55295 | 100,80% | 56907 | 58728 | 103,20% | 56831 | 57377 | 100,96% | 59616 | 60018 | 100,67% | 63807 | 65449 | 102,57% [ 65081 | 65280 [ 100,31% [ 68546 | 69031 [ 100,71% [ 73214 | 73934 [ 100,98%
C.VALENCIANA 36605 | 35080 | 95,83% [ 36824 | 37682 | 102,33% | 36926 | 36884 | 99,89% | 38794 | 38961 | 100,43% | 40775 | 40963 [ 100,46% | 42290 | 42623 [ 100,79% | 44193 | 43420 | 98,25% [ 47322 | 47184 | 99,71%
EXTREMADURA 10561 | 10648 | 100,82% | 10333 | 12420 | 120,20% | 10070 | 9598 95,31% [ 10070 | 9675 96,08% | 10133 9750 96,22% | 9903 | 9480 [ 95,73% | 9778 | 10840 [ 110,86% [ 9962 | 9553 [ 95,89%

GALICIA 18597 | 18376 | 98,81% | 18683 | 18353 | 98,23% | 18538 | 18238 | 98,38% | 18784 | 18489 | 98,43% [ 19418 | 19067 | 98,19% | 19361 | 19037 | 98,33% | 19327 | 19070 | 98,67% | 20423 | 20150 | 98,66%
MADRID 47493 | 47938 [ 100,94% | 48722 | 49686 | 101,98% | 48863 | 49755 | 101,83% | 51981 [ 52882 | 101,73% | 56623 | 57198 | 101,02% | 59724 | 60756 | 101,73% | 63156 | 64151 [ 101,58% | 67046 | 68202 | 101,72%
MURCIA 12649 | 13505 [ 106,77% | 12979 | 13957 | 107,54% | 12790 | 13786 | 107,79% | 13099 [ 14038 | 107,17% [ 14195 | 15189 | 107,00% | 14990 [ 16013 | 106,82% | 15489 | 16590 | 107,11% | 16444 | 17745 | 107,91%
NAVARRA 4830 | 4899 [101,43% | 4967 | 5001 | 100,68% | 4952 5035 | 101,68% | 5122 4912 95,90% 5262 5273 [ 100,21% | 5710 [ 5695 | 99,74% | 5802 | 5834 |100,55% | 6180 | 6089 [ 98,53%
PAIS VASCO 15985 | 16452 [ 102,92% | 16326 | 16754 | 102,62% | 16113 | 16656 | 103,37% | 16791 [ 17236 | 102,65% [ 17316 | 17920 | 103,49% | 17649 [ 18230 | 103,29% | 18134 | 18757 | 103,44% | 19270 | 19936 | 103,46%
RIOJA (LA) 2100 [ 1921 | 91,48% | 2174 | 2106 | 96,87% | 2204 2130 96,64% | 2275 2189 96,22% 2346 2270 96,76% | 2412 | 2322 | 96,27% | 2576 | 2532 | 98,29% | 2870 | 2854 | 99,44%
CEUTA 963 1029 981 1020 9396 981 1023 1015

MELILLA 1017 1034 1049 1036 1103 1133 1049 1107

TOTAL 361947|367242]101,46% |368361|380699|103,35% |364427 363976 | 99,88% |379214| 378479 | 99,81% | 396626 | 397686 |100,27% [405313|405113| 99,95% [417688|418537(100,20% [440531]441304(100,18%
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ANEXO IX. FENILCETONURIA (PKU) e HIPERFENILALANINEMIA (HFA)
TABLA 3. COBERTURA PKU 2004-2016 |

g |3 |8 |3 = |8 |3 = |8 |3 |8 8 |8 |3 = |2 |3 = |2 |8 =

c T <« o] c T <« =2 c T <« ] = T <« ] c T <« > = T <« = c T <« ] c T <« ]

§ L w IS4 = L w C < = U w T < = LV w S < = U w T g = L w S < = L w T < = L w T < =

o EZ|=0 & EZ|[=0 & EZ| =0 & EZ| =0 ] EZ | =0 & EZ| =0 ] EZ|=0 ] EZ|=0 i

[} S g (&) sy S g (&) ra) S g (&) sy S g (@) ea) S g (&) ra) S g (®) o S g (&) ey 5 g (&) ea)

2 | < g8 |2 |< 8 |2 < S |2 < 3 2 < g |2 |< 8 |2 |< S |2 |= 3

2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011

ANDALUCIA 89022 | 87139 | 97,88% | 91807 | 90464 | 98,54% | 95304 | 95591 | 100,30% | 78768 | 79763 | 101,26% | 80579 81536 | 101,19% | 81108 | 82172 | 101,31% | 81865 | 83056 [ 101,45% | 89552 | 92740 | 103,56%
ARAGON 11458 | 11374 | 99,27% | 11628 | 11612 | 99,86% [ 12280 | 11978 97,54% 9568 9465 98,92% 9921 9854 99,32% | 10347 | 10287 | 99,42% | 10363 [ 10296 [ 99,35% | 12610 | 12767 | 101,25%
ASTURIAS 7218 7223 | 100,07% | 7482 7524 | 100,56% | 7596 7620 100,32% | 6547 6500 99,28% 6731 6715 99,76% 6849 6796 | 99,23% 6729 6809 | 101,19% | 7782 7882 | 101,29%
BALEARES 10792 | 10378 | 96,16% [ 10925 | 9677 88,58% | 11675 | 11547 98,90% 8848 8662 97,90% 9502 9423 99,17% 9858 | 9458 | 95,94% | 10420 | 10426 | 100,06% | 11265 | 11204 [ 99,46%
CANARIAS 19207 | 20162 | 104,97% | 20127 | 20508 | 101,89% [ 20668 | 20894 | 101,09% | 18790 | 18843 | 100,28% | 18981 19369 | 102,04% | 19262 | 19792 | 102,75% | 19461 | 19564 | 100,53% | 17423 | 17832 | 102,35%
CANTABRIA 5060 | 4777 94,41% 5267 | 5013 95,18% 5229 5020 96,00% 4021 3931 97,76% 4341 4205 96,87% 4280 | 4143 96,80% 4560 | 4390 | 96,27% 5344 | 5238 | 98,02%

CASTILLAY LEON 18900 | 18715 | 99,02% | 19425 | 19049 | 98,06% | 19775 | 19445 | 98,33% | 17328 | 17128 | 98,85% | 17874 | 17698 | 99,02% | 17579 | 17377 | 98,85% | 18100 [ 17844 | 98,59% [ 19862 | 19584 | 98,60%
CASTILLATLA MANCHA| 18507 | 17293 | 93,44% [ 19007 | 17850 | 93,91% | 20389 | 18893 | 92,66% | 16756 | 15787 | 94,22% | 16723 | 15807 | 94,52% | 16796 | 15652 [ 93,19% | 17117 | 15927 | 93,05% | 21364 [ 19277 | 90,23%
CATALURA 76968 | 77135 | 100,22% | 79766 | 83440 | 104,61% | 82300 | 82438 | 100,17% | 59616 | 60018 [ 100,67% | 63807 | 65449 | 102,57% | 65081 | 65280 | 100,31% | 68546 | 69031 [ 100,71% | 81247 | 82344 | 101,35%
C.VALENCIANA [ 48954 | 48269 | 98,60% | 50628 | 51885 | 102,48% | 52756 | 52984 | 100,43% [ 38794 | 38961 | 100,43% | 40775 | 40963 | 100,46% [ 42290 | 42623 | 100,79% | 44193 | 43420 | 98,25% | 49446 [ 49471 | 100,05%
EXTREMADURA 9899 | 9650 | 97,48% | 9993 | 9612 | 96,19% | 10118 [ 9806 96,92% [ 10070 | 9675 96,08% | 10133 9750 96,22% | 9903 | 9480 | 95,73% | 9778 | 10840 | 110,86% [ 9938 | 10705 | 107,72%

GALICIA 20621 | 20420 | 99,03% | 21097 | 20982 | 99,45% | 21392 | 21270 | 99,43% | 18784 | 18489 98,43% 19418 19067 | 98,19% | 19361 | 19037 | 98,33% | 19327 | 19070 | 98,67% | 21594 | 21588 | 99,97%
MADRID 69027 | 70604 | 102,28% | 69367 | 71114 | 102,52% | 71912 | 73547 | 102,27% | 51981 | 52882 | 101,73% | 56623 57198 | 101,02% | 59724 | 60756 | 101,73% [ 63156 | 64151 | 101,58% | 72023 | 75876 | 105,35%
MURCIA 16677 | 17928 | 107,50% | 17330 | 18473 | 106,60% [ 18091 | 19176 | 106,00% | 13099 | 14038 | 107,17% | 14195 15189 | 107,00% | 14990 | 16013 [ 106,82% | 15489 | 16590 | 107,11% | 17408 | 17390 [ 99,90%
NAVARRA 6293 6524 | 103,67% | 6149 6230 | 101,32% | 6551 6588 100,56% | 5122 4912 95,90% 5262 5273 100,21% | 5710 | 5695 99,74% 5802 5834 | 100,55% | 6747 6781 | 100,50%
PAIS VASCO 19574 | 20157 | 102,98% | 19698 | 20351 | 103,32% [ 20026 | 20601 | 102,87% | 16791 | 17236 | 102,65% | 17316 17920 | 103,49% | 17649 | 18230 | 103,29% | 18134 | 18757 | 103,44% | 21155 | 21638 | 102,28%
RIOJA (LA) 2939 2934 | 99,83% 3038 | 3062 | 100,79% | 3070 2845 92,67% 2275 2189 96,22% 2346 2270 96,76% 2412 2322 96,27% 2576 2532 | 98,29% 3172 3196 | 100,76%
CEUTA 1061 1065 1409 0,00% 1020 996 981 1023 1166
MELILLA 995 1012 1366 0,00% 1036 1103 1133 1049 1455 1379 | 94,78%
TOTAL 453172|450682| 99,45% |464811|466846)|100,44% |481907| 480243 | 99,65% |379214| 378479 | 99,81% | 396626 | 397686 [100,27% [405313[405113| 99,95% |417688]|418537|100,20% [470553(476892(101,35%
5 |3 £ |8 |3 = s |3 = s |3 = |3 3 :
€ o < = b= S < = = S < S = S < S < S < S
2 Quw| g< > Suwl g = uyl g8 < > Wi g < = g w S < =
J EZ| =0 i EZ| =09 i EZ| =0 i EZ| =0 i € Z = O &
() S g (@] o S g (@] ra) S g (&} o S g (&} oa) S g (&} o
2 < 8 |2 < 8 |2 < S |2 < S 2 < 3
2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA 86375 | 88608 | 102,59% | 81470 | 83274 | 102,21% | 82195 | 84163 | 102,39% | 80633 | 82042 | 101,75% | 79263 79409 | 100,18%
ARAGON 11980 [ 12073 | 100,78% | 11662 | 11749 | 100,75% | 11602 | 11613 | 100,09% | 11352 | 11298 99,52% 10929 10932 | 100,03%
ASTURIAS 7622 7594 | 99,63% 6671 6657 99,79% | 6600* NC 6455* NC 6347 6436 101,40%
BALEARES 11002 | 10964 | 99,65% | 10532 | 10480 | 99,51% [ 10673 | 10615 99,46% | 10597 | 10532 99,39% 10616 10513 99,03%
CANARIAS 17201 | 17892 | 104,02% | 15859 | 15941 | 100,52% | 16398 | 16496 | 100,60% | 16146 | 16921 | 104,80% | 16159 16178 | 100,12%
CANTABRIA 5064 | 4931 97,37% 4831 | 4674 | 96,75% 4565 4470 97,92% 4375 4285 97,94% 4244 4217 99,36%

CASTILLAY LEON 19046 | 18854 | 98,99% | 17827 | 17522 | 98,29% | 17886 | 17523 | 97,97% | 17389 | 17146 | 98,60% | 16675 | 16348 | 98,04%
CASTILLATLA MANCHA| 20382 | 18071 | 88,66% | 19068 | 16766 | 87,93% | 18392 | 15924 | 86,58% | 18214 | 15680 | 86,09% | 17792 | 15335 [ 86,19%

CATALURA 77438 | 78034 | 100,77% | 71591 | 72794 | 101,68% | 71589 | 71887 | 100,42% | 70450 | 71136 | 100,97% | 68908 | 69361 | 100,66%
C.VALENCIANA [ 47574 | 46606 | 97,97% | 44185 | 44363 | 100,40% | 44343 | 44817 | 101,07% | 43450 | 43495 | 100,10% | 41997 [ 42193 | 100,47%
EXTREMADURA 9423 | 9388 | 99,63% | 8880 [ 9005 | 101,41% | 9167* NC 8895 8933 ]100,43% | 8783 8696 99,01%

GALICIA 21089 | 21071 | 99,91% [ 19727 | 19713 | 99,93% | 19630 | 19613 | 99,91% | 19427 | 19383 | 99,77% | 19062 | 19023 [ 99,80%

MADRID 69374 | 73028 | 105,27% | 65343 | 68124 | 104,26% | 65505 | 68879 | 105,15% | 64879 | 68380 [ 105,40% | 63112 | 67073 | 106,28%

MURCIA 16682 | 16594 | 99,47% | 16105 | 15946 | 99,01% | 16308 | 16240 | 99,58% | 15976 | 16257 | 101,76% | 15528 | 16075 | 103,52%

NAVARRA 6731 | 6674 | 99,15% | 6075 | 6136 | 101,00% | 6183 6136 99,24% | 6007* NC 5894* NC
PAIS VASCO 20533 | 21044 | 102,49% | 19116 | 19489 | 101,95% | 19379 | 19749 | 101,91% | 18849 | 19210 | 101,92% | 18247 | 18563 | 101,73%

RIOJA (LA) 3188 | 3231 |101,35% | 2903 | 2952 | 101,69% | 2834 2935 |[103,56% | 2732 2809 2662 2715 |101,99%

CEUTA 1128 1086 1202 0,00% 1096 1060 1123 | 105,94%
MELILLA 1516 | 1445 | 95,32% | 1509 | 1410 | 93,44% [ 1625 1562 96,12% | 1510 1456 96,42% 1456 1005 69,02%
TOTAL 453348(456102|100,61% [424440|426995]100,60% |410309| 412622 |100,56% [405970| 408963 |100,74% | 402840 | 405195 [100,58%
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ANEXO IX. FENILCETONURIA (PKU) e HIPERFENILALANINEMIA (HFA)
¢CUANDO SE OBTIENE LA MUESTRA DE SANGRE DEL TALON?

TABLA 4. EDAD MEDIA (DDV) A LA TOMA DE MUESTRA. INTERVALO ENTRE FECHA NACIMIENTO Y FECHA DE LA TOMA DE MUESTRA (FN-FM)
POR CC. AA.: 1996-2016

199611997 (1998|1999 (2000|2001 (2002|2003 |2004|2005|2006|2007(2008|2009|2010)|2011(2012|2013|2014]2015(2016

CCAA Laboratorio Media | Media| Media | Media| Media | Media| Media | Media| Media | Media | Media [ Media | Media | Media | Media | Media| Media| P50 | P50 | P50 | P50

Malaga 7,0 NC 6,9 6,7 6,7 6,9 7,3 6,2 6,0 6,0 5,8 5,0 5,0 5,0 7,0 4,0 3,0 3,0 3,0 3,0 3,0
ANDALUCIA Granada NC 7,7 7,7 7,5 7,2 7,4 7,2 7,8 7,2 7,7 6,7 2,0 CERRADO

Sevilla HYM NC 5,5 7,3 6,2 6,0 6,5 7,3 NC NC NC NC NC 7,0 CERRADO

Sevilla HVR 7,7 8,5 9,5 6,3 7,0 7,5 8,5 7,2 6,6 7,0 6,8 7,0 7,0 7,0 7,0 5,0 4,0 4,0 3,0 3,0 3,0
ARAGON Zaragoza HMS NC | 40 | N¢c | 30| Nc |35 |30 ]| Nc| NC | NC| NC| NC|30]|30]| NC]| 243050201201 20

Zaragoza HCU 3,3 3,1 3,2 3,2 3,2 3,2 3,1 3,2 2,9 2,6 2,8 2,6 2,2 3,0 NC CERRADO
ASTURIAS Oviedo 6,9 6,6 6,5 6,6 6,7 6,6 6,5 6,5 6,6 6,5 6,7 6,7 6,7 6,9 6,7 6,8 6,8 7,0 NC NC 2,0
BALEARES Barcelona / Palma 6,4 6,2 5,5 5,5 5,4 4,9 4,3 4,1 4,2 2,7 4,6 4,0 2,9 5,2 5,0 2,8 2,2 2,0 2,0 2,2 2,1
CANARIAS La Laguna 5,4 3,9 4,1 4,2 4,3 4,3 5,0 5,6 5,6 5,6 5,5 5,3 51 5,2 5,2 5,0 5,4 4,0 4,0 3,0 1.0
CANTABRIA Santander 10,0 | 10,0 | 10,0 | 10,0 | 10,0 | 10,0 | 8,5 9,5 7,5 7,2 7,0 6,1 7,0 6,3 5,7 5,9 6,0 5,0 5,0 5,0 2,0
CASTILLAy LEON Valladolid 7,2 9,0 6,3 5,4 4,0 4,0 5,5 4,0 4,0 4,0 4,0 4,0 7,0 4,9 5,0 5,0 5,2 2,0 2,4 2,4 2,0
CASTILLATLA MANCHA |Talavera 5,0 NC 6,2 6,2 6,2 5,7 5,7 5,0 5,0 5,0 5,0 6,4 6,1 6,1 6,0 6,0 5,8 5,0 5,0 2,0 2,0
CATALURNA Barcelona 50 |45 |36 | 3533321323129 |29|29]| 2827|2828 27]27|22]22]21]2a4
C.VALENCIANA Alicante NC 3,2 3,2 4,0 4,1 4,1 NC 6,1 5,9 5,9 6,0 5,7 5,5 5,8 6,1 5,5 5,0 5,0 CERRADO

Valencia 46 | 48 | 45 | 51| 51|50 N | 60|60 59|60]|67]|68]|67|67]|65]|58]50]20]|20]|20
EXTREMADURA Badajoz NC 6,0 6,4 5.9 8,5 7,8 5,6 6,9 7,0 7,0 7,3 5,7 6,8 6,5 5,6 5,4 51 6,0 NC 2,0 2,0
GALICIA Santiago 7,0 7,0 6,0 6,0 6,0 6,0 6,0 4,5 4,8 4,7 4,2 4,0 3,9 3,8 3,7 3,7 3,6 3,0 3,4 3,3 3,0
MADRID Madrid 8,3 8,7 8,5 8,6 8,6 8,7 8,3 8,3 8,3 8,2 8,2 8,1 7,8 8,1 8,0 7,9 2,2 2,0 2,1 2,1 2,0
MURCIA Murcia 7,0 6,7 6,7 6,3 6,7 6,0 5,0 5,0 5,0 6,0 5,0 3,0 3,0 3,0 3,0 4,3 4,4 3,0 3,0 2,0 2,0
NAVARRA Pamplona 4,0 NC | 40 | 3,0 | 3,0 | NC | 35 NC | NC NC | NC NC NC NC NC NC NC [ NC | 1,1 | NC | NC
PAIS VASCO Bilbao 4,0 3,0 3,0 3,0 3,0 3,0 3,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0
LA RIOJA Zaragoza HCU/HMS | 36 | 3,4 | 32 | 3,1 | 31|30 | 29 | 31|30 ] 29|23 |22 23| 24| nNC| 26]|30]|20]|20]20]|20
CEUTA Sevilla HVR 4,0
MELILLA Murcia 4,0 3,0 4,0 4,0 4,0 4,0

DONDE: DDV= DIAS DE VIDA; FN= FECHA DE NACIMIENTO; FM= FECHA A LA TOMA DE MUESTRA; NC= NO CONTESTA
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ANEXO IX. FENILCETONURIA (PKU) e HIPERFENILALANINEMIA (HFA)

¢CUANTO TIEMPO TARDA EL TRANSPORTE DE LAS MUESTRA EN LLEGAR AL LABORATORIO (FM-FEL)?

TABLA 5. TIEMPO TRANSCURRIDO (EXPRESADO EN DIAS) DESDE LA TOMA DE MUESTRA HASTA SU ENTRADA EN LABORATORIO (FM-FEL),
POR CC. AA.: 1996-2016

1996 1997119981999 (200020012002 (2003|2004 |2005 (2006|2007 |2008(2009(2010|2011|2012(2013|2014|2015(2016

CCAA Laboratorio Media| Media| Media| Media | Media| Media| Media| Media| Media| Media | Media | Media [ Media | Media | Media| Media| Media| P50 | P50 | P50 [ P50

Malaga 7,0 NC 6,9 6,7 6,7 6,9 7,3 6,2 6,0 6,0 5,8 5,0 5,0 5,0 7,0 4,0 3,0 3,0 3,0 3,0 3,0
ANDALUCIA Granada NC 7,7 7,7 7,5 7,2 7,4 7,2 7,8 7,2 7,7 6,7 2,0 CERRADO

Sevilla HYM NC 5,5 7,3 6,2 6,0 6,5 7,3 NC NC NC NC NC 7,0 CERRADO

Sevilla HVR 7,7 8,5 9,5 6,3 7,0 7,5 8,5 7,2 6,6 7,0 6,8 7,0 7,0 7,0 7,0 5,0 4,0 | 4,0 3,0 3,0 3,0
ARAGON Zaragoza HMS NC | 40 | Nnc | 30| Nc |35 30| Nnc | Ne | Ne| NG| NC| 3030 NC| 24305020/ 20] 20

Zaragoza HCU 3,3 3,1 3,2 3,2 3,2 3,2 3,1 3,2 2,9 2,6 2,8 2,6 2,2 3,0 NC CERRADO
ASTURIAS Oviedo 6,9 6,6 6,5 6,6 6,7 6,6 6,5 6,5 6,6 6,5 6,7 6,7 6,7 6,9 6,7 6,8 6,8 7,0 NC NC 2,0
BALEARES Barcelona / Palma 6,4 6,2 5,5 5,5 54 | 49 4,3 4,1 4,2 2,7 4,6 4,0 2,9 5,2 5,0 2,8 2,2 2,0 2,0 2,2 2,1
CANARIAS La Laguna 5,4 3,9 4,1 4,2 4,3 4,3 5,0 5,6 5,6 5,6 5,5 5,3 5,1 5,2 5,2 5,0 54 | 4,0 4,0 3,0 1.0
CANTABRIA Santander 10,0 | 10,0 | 10,0 | 10,0 | 10,0 | 10,0 | 8,5 9,5 7,5 7,2 7,0 6,1 7,0 6,3 5,7 5,9 6,0 5,0 5,0 5,0 2,0
CASTILLAy LEON Valladolid 7,2 9,0 6,3 5,4 4,0 | 4,0 5,5 4,0 | 4,0 4,0 | 4,0 4,0 7,0 4,9 5,0 5,0 5,2 2,0 2,4 2,4 2,0
CASTILLATLA MANCHA |Talavera 5,0 NC 6,2 6,2 6,2 5,7 5,7 5,0 5,0 5,0 5,0 6,4 6,1 6,1 6,0 6,0 5,8 5,0 5,0 2,0 2,0
CATALUNA Barcelona 51 4,5 3,6 3,5 3,3 3,2 3,2 3,1 2,9 2,9 2,9 2,8 2,7 2,8 2,8 2,7 2,7 2,2 2,2 2,1 2,4
C.VALENCIANA Alicante NC 3,2 3,2 4,0 4,1 4,1 NC 6,1 5,9 5,9 6,0 5,7 5,5 5,8 6,1 5,5 5,0 5,0 CERRADO

Valencia 4,6 4,8 4,5 5,1 5,1 5,0 NC 6,0 6,0 5,9 6,0 6,7 6,8 6,7 6,7 6,5 5,8 5,0 2,0 2,0 2,0
EXTREMADURA Badajoz NC 6,0 6,4 5.9 8,5 7,8 5,6 6,9 7,0 7,0 7,3 5,7 6,8 6,5 5,6 5,4 5,1 6,0 NC 2,0 2,0
GALICIA Santiago 7,0 7,0 6,0 6,0 6,0 6,0 6,0 4,5 4,8 4,7 4,2 4,0 3,9 3,8 3,7 3,7 3,6 3,0 3,4 3,3 3,0
MADRID Madrid 8,3 8,7 8,5 8,6 8,6 8,7 8,3 8,3 8,3 8,2 8,2 8,1 7,8 8,1 8,0 7,9 2,2 2,0 2,1 2,1 2,0
MURCIA Murcia 7,0 6,7 6,7 6,3 6,7 6,0 5,0 5,0 5,0 6,0 5,0 3,0 3,0 3,0 3,0 4,3 4,4 3,0 3,0 2,0 2,0
NAVARRA Pamplona 4,0 NC 4,0 3,0 3,0 NC 3,5 NC NC NC NC NC NC NC NC NC NC NC 1,1 NC NC
PAIS VASCO Bilbao 4,0 3,0 3,0 3,0 3,0 3,0 3,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0
LA RIOJA Zaragoza HCU/HMS | 3,6 3,4 3,2 3,1 3,1 3,0 2,9 3,1 3,0 2,9 2,3 2,2 2,3 2,4 NC 2,6 3,0 2,0 2,0 2,0 2,0
CEUTA Sevilla HVR 4.0
MELILLA Murcia 4,0 3,0 4,0 4,0 4,0 4,0

DONDE: DDV= DIAS DE VIDA; FN= FECHA DE NACIMIENTO; FM= FECHA A LA TOMA DE MUESTRA; NC= NO CONTESTA
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ANEXO IX. FENILCETONURIA (PKU) e HIPERFENILALANINEMIA (HFA)

¢CUANTO TARDA EL LABORATORIO DESDE QUE ENTRA LA MUESTRA, HASTA LA OBTENCION DEL RESULTADOS (FEL-FR)?

TABLA 6. TIEMPO TRANSCURRIDO (EXPRESADO EN DIAS) DESDE LA ENTRADA EN LABORATORIO HASTA LA OBTENCION DE RESULTADO (FM-FEL),
POR CC. AA.: 1996-2016

1996 | 1997 | 1998 | 1999 | 2000 | 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016

CCAA Laboratorio Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media| P50 | P50 | P50 | P50

Milaga NC NC 3,0 3,6 2,8 3,2 2,8 2,4 2,7 2,8 2,5 2,0 2,0 2,0 3,0 4,0 2,0 1,0 1 10,0 | 1,0 1,0
ANDALUCIA Granada 1,6 1,4 1,5 1,4 1,6 1,4 1,4 1,4 1,4 1,5 1,4 1,4

Sevilla HVM NC | 20 |35 | 15| 303038 ]| N |37 | Nc | NC| NC| NC

Sevilla HVR NC 1,4 NC 3,0 1,5 1,5 1,5 1,4 1,6 0,7 2,0 2,0 3,0 4,0 | 20,0 | 240 | 6,0 4,0 4,0 4,0
ARAGON Zaragoza HMS NC 4,0 NC 2,0 NC 3,3 3,0 2,0 NC NC NC NC NC NC NC NC 3,0 5,0 2,0 2,0 2,0

Zaragoza HCU 3,5 2,4 2,8 2,6 3,1 3,1 2,7 2,7 2,7 2,2 2,2 2,3 2,2 2,2 NC
ASTURIAS Oviedo 1,4 1,7 2,2 2,0 2,0 1,6 1,4 0,6 0,4 0,4 0,6 0,8 0,7 0,7 0,7 1,1 0,5 0,0 NC NC 1,0
BALEARES Barcelona / Palma NC 8,9 NC 3,1 3,0 3,2 9,9 88 | 11,7 [ 132 ] 1,4 1,4 1,4 1,4 1,0 1,3 1,4 1,0 2,0 | 2,0 2,0
CANARIAS La Laguna 2,5 1,9 2,1 2,0 2,0 1,8 1,6 2,1 2,3 2,7 2,6 2,4 2,9 3,4 3,8 4,8 4,0 3,0 3,0 2,0 1,0
CANTABRIA Santander 50 | 50 |50 |50 (50|50 45| 45|45 | 45|45 | 45| 45 | 45|50 40| 44 |50]50]30] 10
CASTILLA y LEON Valladolid 6,0 3,0 4,0 5,5 6,0 6,0 4,0 4,0 4,0 4,0 5,0 5,0 10,6 NC 7,4 6,9 7,1 7,0 7,7 7,7 7,0
CASTILLATLA MANCHA |Talavera 2,7 NC 2,1 2,2 2,3 2,3 2,3 3,0 2,0 2,0 2,0 2,6 2,6 2,6 2,5 3,0 2,5 1,0 1,0 1,0 3,0
CATALURNA Barcelona NC [ 89 | NC |31 {30 (3299 |88 (11,7132 NCc | 46 (33|21 |28 1718|1817/ 11]37
C.VALENCIANA Alicante NC NC NC 3,0 5,0 3,4 NC 4,2 3,8 3,4 3,4 2,6 2,5 2,4 2,3 2,4 2,0 2,0

Valencia NC NC 4,0 3,0 3,0 NC NC 10,8 | 9,7 6,9 9,2 21,2 | 12,6 | 5,7 4,2 4,2 3,5 2,0 NC 3,0 3,0
EXTREMADURA Badajoz NC 2,0 9,8 3,5 5,0 2,0 6,0 3,5 4,5 6,0 4,0 2,7 4,5 4,3 4,0 4,0 3,0 2,0 NC 2,0 3,0
GALICIA Santiago 2,0 2,0 1,0 2,0 2,0 2,0 3,0 2,1 2,1 2,6 2,3 2,6 3,0 3,7 4,6 3,7 3,9 1,0 1,0 NC NC
MADRID Madrid 27 128 |22 |15 (15|15 |14 15|16 | 16|15 |14 |15 15|15/ 17|15]|10]|14]|15]15
MURCIA Murcia 6,0 6,0 5,0 5,0 5,0 5,0 5,0 5,0 5,0 5,0 4,0 3,0 2,0 2,0 2,0 2,0 3,7 7,0 3,0 3,0 8,0
NAVARRA Pamplona 6,0 3,0 1,0 NC NC 1,6 1,1 NC 1,1 1,0 1,2 1,2 1,4 1,2 1,4 1,2 1,2 NC 1,1 NC NC
PAIS VASCO Bilbao 1,0 1,0 1,0 2,0 2,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0
LA RIOJA Zaragoza HCU/HMS | 3,5 | 2,4 | 26 | 26 | 34 [ 30 | 29 | 32 |33 |32 (30| 25|32 28| Nnc | Nc | 30120/ 10]20] 20
CEUTA Sevilla HVR 4.0
MELILLA Murcia 3,0 2,0 2,0 NC 3,0 3,0 [ 17,0

DONDE: FM= FECHA A LA TOMA DE MUESTRA; FEL= FECHA DE ENTRADA EN EL LABORATORIO; NC= NO CONTESTA
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ANEXO IX. FENILCETONURIA (PKU) e HIPERFENILALANINEMIA (HFA)
TABLA 7. EDAD MEDIA (DDV) A LA OBTENCION DEL RESULTADO (Phe) POR CC. AA.: 1996-2016
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ANEXO IX. FENILCETONURIA (PKU) e HIPERFENILALANINEMIA (HFA)

TABLA 7. Cont. EDAD MEDIA (DDV) A LA OBTENCION DEL RESULTADO (Phe) POR CC. AA.: 1996-2016
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DONDE DDV= DIAS DE VIDA DEL RECIEN NACIDO A LA OBTENCION DEL RESULTADO DE Phe




ANEXO IX. FENILCETONURIA (PKU) e HIPERFENILALANINEMIA (HFA)
CASOS DETECTADOS PKU. Periodo Inicio-1992

‘ TABLA 8. CASOS PKU DETECTADOS DESDE EL INICIO DE LOS PROGRAMAS HASTA 1992 ‘

CASOS PKU RN =4.905.313 CASOS=358 INCIDENCIA=1:13.702
Laboratorio Inicio-1987| 198819891990 1991|1992 | Inicio-1992 CCAA
Milaga 4 0 1 1 0 2 8
Granada 29 0 1 1 2 4 37 ANDALUCIA 103
Sevilla HYM 30 0 2 1 1 2 36
Sevilla HVR 18 3 1 0 0 0 22
Zaragoza HMS 2 1 0 1 0 4 ARAGON 5
Zaragoza HCU 1 1
Oviedo 0 1 0 4 ASTURIAS 4
Barcelona 0 0 1 0 1 2 BALEARES 2
La Laguna 2 1 3 CANARIAS 3
Santander 9 3 2 0 0 0 14 CANTABRIA 14
Valladolid 0 CASTILLA Y LEON 0
Talavera 0 1 3 1 5 CASTILLA-LA MANCHA 5
Barcelona 41 0|1 3 |3 52 CATALUNA 52
Alicante L 1 lcVALENCIANA 16
Valencia 13 0 0 0 0 2 15
Badajoz 1 1 3 1 1 7 EXTREMADURA 7
Santiago 23 1 0 1 1 1 27 GALICIA 27
Madrid 80 0 1 3 3 6 93 MADRID 93
Murcia 12 0 1 0 2 0 15 MURCIA 15
Pamplona 0 1 0 0 1 0 2 NAVARRA 2
Bilbao 4 3 0 1 2 0 10 PAIS VASCO 10
Zaragoza HCU 0 0 0 0 0 LA RIOJA 0
Sevilla HVR CEUTA 0
Murcia MELILLA 0
TOTAL 268 14 | 13 | 17 | 22 | 24 358 358
PROCEDIMIENTO ANALITICO Phe RN ANALIZADOS INICIO-1992 CASOS PKU INCIDENCIA
INHIBICION BACTERIANA, CROMATOGRAFIA; FLUORIMETRIA 4.905.313 358 1:13.702
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ANEXO IX. FENILCETONURIA (PKU) e HIPERFENILALANINEMIA (HFA)

CASOS DETECTADOS PKU. Periodo 2: 1993-1995

| TABLA 9. CASOS PKU DETECTADOS EN ESPANA: 1993-1995 |

CASOS PKU RN=1.112.587 CASOS=56 INCIDENCIA= 1:19.867
Laboratorio 1993 1994 | 1995 |TOTAL CCAA
Malaga 0
Granada O | ANDALUCIA
Sevilla HYM 0
Sevilla HVR 0
Zaragoza HMS 0 ARAGON
Zaragoza HCU ” - - 0
Oviedo e Q Q 0 |ASTURIAS
Barcelona & S & 0 |[BALEARES
(W) w (NN
La Laguna 5 5 5 0 |CANARIAS
Santander I S 0 |[CANTABRIA
Valladolid e o e 0 |[CASTILLAY LEON
Talavera S S| 3 0 |CASTILLA-LA MANCHA
w w w ~
Barcelona (e [a)] (e 0 |CATALUNA
Alicante ; = = 0
. (@) O (@) C.VALENCIANA
Valencia 5 o 2 0
Badajoz o S S 0 |EXTREMADURA
Santiago 2 & & 0 |GALICIA
Madrid 5 21 2 | o [vaprD
(Vp] (V] [¥s]
Murcia 0 MURCIA
Pamplona 0 |NAVARRA
Bilbao 0 PAIS VASCO
Zaragoza HCU 0 |LARIOJA
Sevilla HVR 0 |CEUTA
Murcia 0 MELILLA
TOTAL 22 20 14 56 56
PROCEDIMIENTO ANALITICO Phe RN ANALIZADOS 1993-1995 | CASOSPKU | INCIDENCIA
INHIBICION BACTERIANA, CROMATOGRAFIA; FLUORIMETRIA 1.112.587 56 1:19.867
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ANEXO IX. FENILCETONURIA (PKU) e HIPERFENILALANINEMIA (HFA)
CASOS DETECTADOS PKU. Periodo 1996-2016

TABLA 10. CASOS PKU DETECTADOS POR LOS LABORATORIOS: 1996-2016 |

CASQOS PKU RN=9.138.885 CASOS=515 Incidencia-->1:17.745
Laboratorio 1996 (199719981999 (2000|2001 2002|2003 [2004 |2005|2006 (2007 2008|2009 {2010 (201120122013 (2014 (2015|2016
Malaga 1 2 2 2 1 2 1 1 2 5 2 1 1 23 [ANDALUCIA 117
Granada 2 4 4 1 2 2 1 1 4 CERRADO 22
Sevilla HYM 2 5 4 1 4 1 3 3 CERRADO 23
Sevilla HVR 1 1 1 1 2 7 7 5 4 1 5 2 3 3 4 1 49
Zaragoza HMS 1 1 2 1 1 1 9 |ARAGON 11
Zaragoza HCU 2 CERRADO 2
Oviedo 1 4 1 3 1 10 |ASTURIAS 10
Barcelona /Palma 2 2 1 2 1 1 1 1 2 13 [BALEARES 13
La Laguna 1 1 1 1 1 1 1 2 1 3 3 1 1 18 |CANARIAS 18
Santander 1 1 1 1 4 [CANTABRIA 4
Valladolid 1 1 1 1 3 1 1 1 1 1 2 1 15 |CASTILLALEON 15
Talavera 1 1 1 2 2 2 2 2 17 [CASTILLA-LAMANCHA 17
Barcelona 4 1 5 5 4 2 4 5 12 6 11 4 8 7 9 6 7 3 1 |104[CATALUNA 104
Alicante 1 1 1 1 1 2 4 1 17 |C.VALENCIANA 41
Valencia 1 2 2 2 2 1 3 1 1 3 1 24
Badajoz 2 3 2 2 3 1 2 15 |EXTREMADURA 15
Santiago 1 1 1 2 2 2 2 2 1 2 2 4 3 1 39 [GALICIA 39
Madrid 1 1 3 1 3 3 1 1 1 4 2 3 2 4 3 5 8 3 3 60 ([MADRID 60
Murcia 1 1 1 3 2 2 1 3 1 4 2 2 1 1 27 [MURCIA 27
Pamplona 1 1 2 |NAVARRA 2
Bilbao 1 1 3 1 1 2 1 2 1 13 |PAIS VASCO 13
Rioja o[ 10 1 1 1 3 | RIOJA 3
Sevilla HVR 0 |CEUTA 0
Murcia 1 2 2 1 6 |MELILLA 6
13 14 27 21 20 22 18 22 24 25 44 22 36 24 24 36 31 31 33 17 11 |515 515
PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA Phe RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS PKU INCIDENCIA
CROMATOGRAFIA/FLUORIMETRIA/MS/MS 9.138.885 515 1:17.745
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ANEXO IX. FENILCETONURIA (PKU) e HIPERFENILALANINEMIA (HFA)

CASOS DETECTADOS HFA. Periodo Inicio-1992

‘ TABLA 11. CASOS HFA DETECTADOS DESDE EL INICIO DE LOS PROGRAMAS HASTA 1992 ‘

CASOS HFA RN=1.539.825 CASOS= INCIDENCIA=1:14.127
Laboratorio Inicio-1987|1988|1989(1990| 1991|1992 Inicio-1992 CCAA
Malaga 2 0 3 2 7
Gra.nada S S 4 0 0 0 4 ANDALUCIA 36
Sevilla HYM I I 8 2 8 3 21
Sevilla HVR N N 0 1 3 0 4
Zaragoza HMS 0 0 0 1 1 ARAGON 1
Zaragoza HCU 0 0 0 0 0
Oviedo D D 0 0 0 0 0 ASTURIAS 0
Barcelona A A 1 0 1 1 3 BALEARES 3
La Laguna T T 1 1 1 2 5 CANARIAS 5
Santander 0] ) 4 2 1 1 8 CANTABRIA 8
Valladolid S S 0 0 0 2 2 CASTILLA Y LEON 2
Talavera 0 1 0 1 2 CASTILLA-LA MANCHA 2
Barcelona 3 (3]|]6]3 15 CATALUNA 15
Alicante E E 0 0 0 0 0 C.VALENCIANA 2
Valencia 0 2 2 3 7
Badajoz C C 2 1 2 2 7 EXTREMADURA 7
Santiago A A 1 1 3 0 5 GALICIA 5
Madrid S S 0 2 3 1 6 MADRID 6
Murcia 0] ) 1 0 1 1 3 MURCIA 3
Pamplona S S 0 0 2 0 2 NAVARRA 2
Bilbao 0 6 0 1 7 PAIS VASCO 7
Zaragoza HCU H H 0 0 1 0 LA RIOJA 0
Sevilla HVR F F CEUTA 0
Murcia A A MELILLA 0
TOTAL 27 | 22 | 37 | 24 109 109
PROCEDIMIENTO ANALITICO (Phe) RN ANALIZADOS INICIO-1992 CASOS HFA INCIDENCIA
INHIBICION BACTERIANA, CROMATOGRAFIA, FLUORIMETRIA 1.539.825 109 1:14.127
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ANEXO IX. FENILCETONURIA (PKU) e HIPERFENILALANINEMIA (HFA)

CASOS DETECTADOS HFA. Periodo 1993-1995

‘ TABLA 12. CASOS HFA DETECTADOS EN ESPANA: 1993-1995 ‘

CASOS HFA | RN=1.112.587 CASOS=89 INCIDENCIA=1: 12.501
Laboratorio 1993 | 1994 | 1995 |TOTAL CCAA
Mdlaga 0
Granada 0| ANDALUCIA
Sevilla HYM 0
Sevilla HVR 0
Zaragoza HMS 0 ARAGON
Zaragoza HCU - ” n 0
Oviedo Q Q Q 0 |ASTURIAS
Barcelona ) ) ) 0 |BALEARES
o o2 o ANARIAS
La Laguna 2 9: 2 0 |C
Santander a a A 0 |CANTABRIA
Valladolid g g g 0 |CASTILLAY LEON
Talavera a) a a) 0 |CASTILLA-LA MANCHA
w (NN wl ~
Barcelona o (o) o 0 |CATALUNA
Alicante = = = 0
- 8 8 8 C.VALENCIANA
Valencia & & & 0
Badajoz o o o 0 |EXTREMADURA
. 7 A A
Santiago o o o 0 |GALICIA
Madrid @) e @) 0 [MADRID
(7)) (7] (9p)
Murcia 0 |MURCIA
Pamplona 0 ([NAVARRA
Bilbao 0 |PAISVASCO
Zaragoza HCU 0 |LARIOJA
Sevilla HVR 0 CEUTA
Murcia 0 |MELILLA
TOTAL 26 17 46 89 89
PROCEDIMIENTO ANALITICO Phe RN ANALIZADOS 1993-1995 CASOS HFA INCIDENCIA
INHIBICION BACTERIANA, CROI\/IATOGRAFI'A, FLUORIMETRIA 1.112.587 89 1:12.501
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ANEXO IX. FENILCETONURIA (PKU) e HIPERFENILALANINEMIA (HFA)

CASOS DETECTADOS HFA. Periodo 1996-2016

TABLA 13. CASOS HFA DETECTADOS y COMUNICADOS POR LOS LABORATORIOS: 1996-2016

CASOS HFA RN=9.138.885 CASOS=860 Incidencia-->1:10.626
Laboratorio 199611997(1998(1999(2000(2001|2002|2003|2004|2005]|2006|2007|2008|2009(2010(2011(2012]|2013|2014]|2015|2016
Malaga 1 2 3 3 3 3 5 3 3 3 3 3 6 3 2 4 2 6 58 |ANDALUCIA 163
Granada 3 1 2 1 2 1 CERRADO 10
Sevilla HYM 5 2 2 3 1 3 2 2 4 CERRADO 24
Sevilla HVR 1 11 4 10 6 6 5 1 4 3 3 6 7 71
Zaragoza HMS 2 1 2 1 2 1 1 10 [ARAGON 18
Zaragoza HCU 1 1 1 3 2 CERRADO 8
Oviedo 1 1 2 1 2 1 1 2 11 [ASTURIAS 11
Barcelona/Palma 3 1 1 11 |BALEARES 11
La Laguna 2 4 9 2 9 2 2 3 1 8 3 6 4 7 81 |CANARIAS 81
Santander 3 1 2 1 3 2 3 1 24 |CANTABRIA 24
Valladolid 3 3 3 1 4 1 5 6 1 1 3 46 |CASTILLAY LEON 46
Talavera 1 1 1 3 4 2 2 2 2 1 23 |[CASTILLA-LAMANCHA 23
Barcelona 2 4 5 1 1 5 3 1 1 1 8 7 6 6 12 3 8 93 |CATALUNA 93
Alicante 1 2 2 2 3 2 2 3 1 CERRADO | 22 |C.VALENCIANA 88
Valencia 4 1 7 3 7 6 17 2 1 4 4 4 1 2 1 2 66
Badajoz 3 3 |EXTREMADURA 3
Santiago 3 1 4 1 2 1 5 5 4 4 6 5 5 7 2 2 1 4 73 |GALICIA 73
Madrid 2 3 4 4 1 2 7 9 5 4 23 5 14 9 14 | 10 8 | 143 [MADRID 143
Murcia 2 2 2 4 2 1 2 4 3 3 5 2 1 2 43 |MURCIA 43
Pamplona 1 1 1 1 4 |NAVARRA 4
Bilbao 2 3 1 3 1 1 1 13 |PAIS VASCO 13
Rioja [ 10 2 2 1 5 |LARIOJA 5
Sevilla HVR 0 |CEUTA 0
Murcia 2 2 1 1 2 1 1 2 1 1 2 1 1 18 |MELILLA 18
TOTAL 27 | 29 | 27 | 37 | 23 | 40 | 30 | 46 | 45 | 63 | 37 | 40 | 38 | 57 | 52 | 60 | 35 | 43 | 51 [ 37 | 43 | 860 860
PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA Phe RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS HFA INCIDENCIA
CROMATOGRAFIA/FLUORIMETRIA/MS/MS 9.138.885 860 1: 10.626
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ANEXO IX. FENILCETONURIA (PKU) e HIPERFENILALANINEMIA (HFA)

CASOS DETECTADOS HFA TRANSITORIA. Periodo 1996-2016

TABLA 14. CASOS HFA TRANSITORIA DETECTADOS: 1996-2016

CASOS HFA-t RN=9.138.885 CASOS=239 Incidencia-> 1:38.238
1996(1997(1998(1999(2000(2001 (2002 (2003 (2004 (2005 (2006 (2007 (20082009 (2010(2011|2012(2013[2014|2015|2016
Laboratorio 3 2 3 8  |ANDALUCIA 13
Malaga 1 3 CERRADO 4
Granada 1 CERRADO 1
Sevilla HYM 0
Sevilla HVR 1 3 4 |ARAGON 4
Zaragoza HMS 0
Zaragoza HCU 1 1 1 2 5 ASTURIAS 5
Oviedo 0 BALEARES 0
Barcelona /Palma Mallorca | 3 1 3 5 12 1 8 16 6 6 19 51 131 |CANARIAS 131
La Laguna 1 1 CANTABRIA 1
Santander 2 3 4 1 10 |CASTILLA | LEON 10
Valladalid 0 |CASTIII Al AMANCHA )
Talavera 1 1 1 3 |cATAIURNA 2
Rarcelona 7 1 3 7 I ) 1 32 |C VAIFNCIANA a7
Alicante 1 ] 4 2 18
Valencia 0 |FXTRFMADURA 0
Radajn 0 |GAIICIA )
Santiago 1 2 1 3 1 2 3 1 14 |MADRID 14
Madrid 3 3 [MURCIA 3
Murcia 1 1 NAVARRA 1
Pamplona 6 6 PAIS VASCO 6
Rilhan a0 [RIOIA 0
Rinja 0 CFUTA q
Sevilla HVR 1 1 IMFIIA 1
Murcia ] 17 [ 19 7 14 113 122 [19 112 [10 1 Q 6 20 | 54 2 0 3 1 0 0 239 229
PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA Phe RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS HFA TRANS INCIDENCIA
CROMATOGRAFIA/FLUORIMETRIA/MS/MS 9.138.885 239 1:38.238
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ANEXO X. HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

ANEXO X.
HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)
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z

ANEXO X. HIPOTIROIDISMO CONGENITO

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS PARA HC POR CC. AA. EN EL PERIODO: 1988-2016
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TABLA 1. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA LA DETECCION DE HC. PERIODO 1988-2016
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ANEXO X. HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)
TABLA 2. COBERTURA HC 1988-2003 |

¢ g | 218 |g | |2 |g_| 2|8 |s_| 8 |& |g_| 2 |2 |g.| 8 |8 |s_| 8 |2 |g.| &

< c T <« =) S T <« =2 c T <« ) S T < =) c T <« =) = T <« =2 c T <« o = T <« o)

2 O w| e = 9w | &8 = g w | &3 = 9w | 8 3 = 0 w s 3 = 9w | &3 = g w | 8 F = 0w | &3 =

9] EZ| =0 5 EZ| =0 = EZ| =0 i EZ| £ 0O = EZ| =0 5 EZ| =0 i EZ| =0 5 EZ| =0 =

o S g O I} S o @ =) S o O =) S ol © =) S o O @ S o @ o™ 5] z O o™ (5] o @ =3}

2 |< g |2 |< S |2 < S |2 < 3 2 < 8 |2 |< 8 |2 |< g8 |2 |< 3

1988 1989 1990 1991 1992 1993 1994 1995

ANDALUCIA 92040 | 91040 | 98,91% | 89562 | 90325 | 100,85% | 89218 | 88881 | 99,62% | 88319 | 89963 | 101,86% | 88012 | 90962 | 103,35% | 86330 | 87342 | 99,95% | 81550 [ 81109 | 99,46% | 79422 | 78129 | 98,37%
ARAGON 10708 | 12897 | 120,44% | 10314 | 13247 | 128,44% | 9790 | 12895 | 131,72% | 9796 | 12435 [ 126,94% | 10050 | 12626 | 125,63% | 9545 | 12488 | 107,50% | 9620 | 11310 | 117,57% | 9317 | 11889 | 127,61%
ASTURIAS 8553 | 8018 | 93,74% | 7964 | 7654 | 96,11% | 7775 7118 91,55% | 7728 7483 96,83% 7494 7516 | 100,29% | 6978 [ 7072 | 99,40% | 6653 | 6801 | 102,22% | 6588 | 6393 | 97,04%
BALEARES 8732 | 6362 | 72,86% | 8869 | 8120 | 91,55% | 8826 7951 90,09% | 8622 8262 95,82% 8491 8104 95,44% | 7891 | 8104 | 102,70% | 7683 | 7874 | 102,49% | 7718 | 7530 | 97,56%
CANARIAS 19983 [ 19416 | 97,16% | 19312 | 19185 | 99,34% | 18691 | 18596 [ 99,49% | 18230 | 17555 | 96,30% | 18325 | 18052 [ 98,51% | 17612 | 19332 | 109,77% | 17072 | 18504 | 108,39% | 16921 | 16098 | 95,14%
CANTABRIA 4980 | 23695 [ 475,80% | 4611 | 23958 | 519,58% | 4576 9561 | 208,94% | 4341 4521 | 104,15% | 4311 4547 | 105,47% | 4117 [ 4194 [101,87% | 3807 | 3918 | 102,92% [ 3734 [ 3819 | 102,28%
CASTILLAY LEON 22810 0,00% [22206 | 871 3,92% | 21324 | 14856 | 69,67% | 20603 | 19146 | 92,93% | 20003 | 18922 | 94,60% | 19403 | 18224 | 93,92% | 18426 | 17379 | 94,32% | 18002 | 16965 [ 94,24%
CASTILLATLA MANCHA| 19518 0,00% [ 19581 [ 14248 | 72,76% | 19127 | 16936 | 88,54% | 18733 | 18182 | 97,06% | 18823 | 18310 | 97,27% | 18096 | 17357 | 95,92% | 17710 | 16808 | 94,91% | 17317 | 16557 [ 95,61%
CATALUNA 58142 | 53711 | 92,38% | 57179 | 54609 | 95,51% | 56802 | 55571 | 97,83% | 56540 [ 55579 | 98,30% [ 57615 | 58619 | 101,74% [ 56015 [ 57064 | 101,87% | 54661 | 55201 | 100,99% [ 54221 | 54202 | 99,96%

C.VALENCIANA | 41329 | 35854 | 86,75% | 40205 [ 38656 | 96,15% | 40294 | 39146 | 97,15% | 39717 | 38406 | 96,70% | 39744 | 39233 | 98,71% | 38721 | 38372 | 84,86% | 37090 | 36704 | 98,96% | 36746 | 36356 [ 98,94%
EXTREMADURA 13759 [ 13351 | 97,03% | 13173 | 12591 | 95,58% [ 12614 [ 12116 [ 96,05% | 12508 | 13640 [ 109,05% | 12342 | 12518 [ 101,43% | 11786 | 12394 | 94,54% | 11288 | 11345 [ 100,50% | 10844 | 10580 | 97,57%

GALICIA 24558 | 21676 | 88,26% | 23592 | 21031 | 89,14% | 22501 [ 20286 90,16% | 21927 | 20650 | 94,18% 21633 20354 | 94,09% | 21284 | 21148 | 99,36% | 19683 | 19014 | 96,60% | 18799 | 18365 | 97,69%
MADRID 51607 | 50069 | 97,02% | 51041 | 49350 [ 96,69% | 50065 [ 54441 | 108,74% | 49430 | 48972 99,07% 50769 50555 99,58% | 49626 | 48865 | 100,63% | 47692 | 47779 | 100,18% | 47116 | 47929 | 101,73%
MURCIA 13979 | 17581 | 125,77% | 13992 | 18664 | 133,39% | 13869 | 15938 | 114,92% | 13790 | 13929 | 101,01% | 13770 14455 | 104,97% | 13350 [ 13427 | 100,58% | 12494 | 13396 | 107,22% | 12570 | 13443 | 106,95%
NAVARRA 4935 4920 | 99,70% 4860 | 4819 99,16% 4816 4651 96,57% 4789 4763 99,46% 4549 4698 103,28% | 4688 | 4712 | 100,51% | 4650 | 4712 | 101,33% | 4627 | 4719 | 101,99%
PAIS VASCO 18159 [ 18212 | 100,29% | 17119 | 17372 | 101,48% | 16456 | 16628 | 101,05% | 16292 | 16588 | 101,82% [ 16341 16689 | 102,13% | 15878 | 16174 | 101,86% | 15267 | 15477 | 101,38% | 15345 | 15600 | 101,66%
RIOJA (LA) 2466 2388 2320 2224 2165 2146 95,48% 2172 2059
CEUTA 1135 1059 994 1053 1083 1128 1008 1055
MELILLA 1044 997 1015 1010 1150 1124 1051 1066
TOTAL 418437|376802| 90,05% |408024]|394700| 96,73% |401073| 395571 | 98,63% |395652| 390074 | 98,59% | 396670 [ 396160 | 99,87% |385718|386269|100,14% [369577(367331| 99,39% [363467|358574| 98,65%
3 2 = 3 2 2 3 9 = 3 9 2 3 a = 3 9 2 3 2 = 3 2 2
€ 3 < S = B < S = S < = = S < S = 3 < S € B < S = B < S € B < S
2 2wl g< - 2y = = 2wl g< = 2y <= = 2w Q< - 2ol g = 2wl g > LUl g =
8} EZ| =0 & EZ| =0 &S EZ| = 0O &5 EZ| = 0O i g Z = J & EZ| =0 & EZ| =0 & EZ| =0 o
[} S g o o S g o ) S g (&) o S g (&) oa) S g (&) o S g O o S g o o S g O o
2 < S |2 < S |2 < S |2 < S 2 < S |2 < S |2 < S |2 < 3
1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003
ANDALUCIA 77278 | 78757 | 101,91% | 78196 | 79851 | 100,88% | 76632 [ 78455 | 102,38% | 78768 | 80748 | 101,26% | 80579 82341 | 102,19% | 81108 | 83078 | 101,31% | 81865 | 83018 | 101,41% | 86120 | 88388 | 101,49%
ARAGON 9260 | 9876 | 106,65% | 9387 | 9437 | 100,53% | 9149 9139 99,89% 9568 9465 98,92% 9921 9854 99,32% | 10347 | 10287 | 99,42% | 10363 | 10296 [ 99,35% | 11000 | 11022 | 100,20%
ASTURIAS 6530 6466 99,02% 6516 6643 98,10% 6344 6418 101,17% | 6547 6582 99,28% 6731 6864 101,98% | 6849 6901 99,23% 6729 6907 | 102,65% | 7107 7250 | 101,06%
BALEARES 7794 7601 97,52% 8176 | 8077 98,79% 8309 8092 97,39% 8848 8662 97,90% 9502 9423 99,17% 9858 | 9458 95,94% | 10420 | 10426 | 100,06% | 10654 | 10258 | 96,28%
CANARIAS 17055 [ 17188 | 100,78% | 17345 | 17596 | 148,65% | 17392 | 17553 | 100,93% | 18790 | 18843 | 100,28% | 18981 19369 | 102,04% | 19262 | 19792 | 102,75% | 19461 | 19564 | 100,53% | 19266 | 20019 | 103,91%
CANTABRIA 3859 3865 | 100,16% | 3899 3867 99,18% 3835 3796 98,98% 4021 3931 97,76% 4341 4205 96,87% 4280 | 4143 96,80% 4560 | 4390 | 96,27% 4873 4607 94,54%

CASTILLAY LEON 17767 [ 16821 | 94,68% [ 18091 [ 17673 | 97,69% | 17145 | 16772 | 97,82% [ 17328 | 17128 | 98,85% | 17874 | 17698 | 99,02% | 17579 | 17377 | 98,85% | 18100 | 17844 [ 98,59% | 18607 | 18395 | 98,86%
CASTILLATLA MANCHA| 16746 | 16017 | 95,65% | 16773 | 15895 | 94,77% | 16304 | 15378 | 94,32% | 16756 | 15787 | 94,22% | 16723 | 15807 | 94,52% | 16796 | 15652 | 93,19% [ 17117 [ 15927 | 93,05% [ 18051 [ 16775 | 92,93%
CATALUNA 54858 | 55295 | 100,80% | 56907 | 58728 | 103,20% | 56831 | 57377 | 100,96% | 59616 | 60018 | 100,67% | 63807 | 65449 | 102,57% | 65081 | 65280 | 100,31% | 68546 | 69031 | 100,71% | 73214 | 73934 | 100,98%
C.VALENCIANA 36605 | 35080 | 95,83% | 36824 | 37682 | 102,33% | 36926 | 36884 | 99,89% | 38794 | 38961 | 100,43% [ 40775 | 40963 | 100,46% [ 42290 [ 42623 | 100,79% | 44193 | 44817 | 101,41% [ 47322 [ 47399 | 99,71%
EXTREMADURA 10561 [ 10774 | 102,02% | 10333 | 11975 | 120,20% [ 10070 [ 9598 95,31% | 10070 | 9675 96,08% | 10133 9750 96,22% | 9903 | 9480 | 95,73% | 9778 | 10840 | 110,86% | 9962 | 9553 [ 95,89%

GALICIA 18597 [ 18376 | 98,81% | 18683 | 18353 | 98,23% | 18538 | 18238 | 98,38% | 18784 | 18489 [ 98,43% | 19418 | 19067 [ 98,19% | 19361 | 19037 | 98,33% | 19327 [ 19070 [ 98,67% | 20423 | 20150 | 98,66%
MADRID 47493 | 47040 | 99,05% | 48722 | 49863 [ 101,98% | 48863 | 50375 | 103,09% | 51981 | 53585 | 101,73% | 56623 | 58261 | 102,89% | 59724 | 61548 | 101,73% | 63156 | 65179 | 103,20% | 67046 | 69031 | 101,72%
MURCIA 12649 [ 13505 | 106,77% | 12979 | 13957 | 107,54% | 12790 [ 13786 | 107,79% | 13099 | 14038 [ 107,17% | 14195 | 15189 | 107,00% | 14990 | 16013 | 106,82% | 15489 | 16590 | 107,11% | 16444 | 17745 | 107,91%
NAVARRA 4830 | 4899 [101,43% | 4967 | 5001 | 100,68% | 4952 5035 |101,68% | 5122 4912 95,90% 5262 5273 1100,21% | 5710 [ 5695 | 99,74% | 5802 | 5834 |100,55% [ 6180 | 6089 | 98,53%
PAIS VASCO 15985 [ 16452 | 102,92% | 16326 | 16754 | 102,62% | 16113 [ 16656 | 103,37% | 16791 | 17236 [ 102,65% | 17316 | 17920 | 103,49% | 17649 | 18230 | 103,29% | 18134 | 18757 | 103,44% | 19270 | 19936 | 103,46%
RIOJA (LA) 2100 | 1921 2174 | 2106 | 96,87% | 2204 2130 2275 2189 96,22% 2346 2270 2412 | 2322 | 96,27% | 2576 | 2532 2870 | 2854 | 99,44%
CEUTA 963 1029 981 1020 996 981 1023 1015

MELILLA 1017 1034 1049 1036 1103 1133 1049 1107

TOTAL 361947(359933| 99,44% [368361|373458]|101,38% |364427| 365682 |1100,34% [379214| 380249 |100,27% [ 396626 | 399703 [100,78% |405313[406916(100,40% [417688(421022|100,80% [440531(443405|100,65%
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ANEXO X. HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)
TABLA 3. COBERTURA HC 2004-2016 |

8 a s |8 a = |8 a s |8 3 = 8 a s |8 3 s |8 a s |8 a s

g Tw|RE = Sw|RE 2 Sw| 8 E 2 Gw| RS 2 fwl| 82 2 fw|RE| B fw|RL| B Sw|RE| B

I8 EZ| 20 i EZ| L0 i ez| 20 i EZ| £0O i EZ | =0 i EZ|L0O & EZ|L£0 & EZ|E0 i

o S g [} e S g O e} S g (&) s} o g O =2} S g (&) s} o g (] s} S g O @ S g (@) =2}

2 < o 2 < S 2 < S 2 < S 2 < S 2 < S 2 < o 2 < S

2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011

ANDALUCIA 89022 [ 86787 | 97,49% | 91807 [ 95263 [ 103,76% | 95304 | 99077 [ 103,96% | 96062 | 99883 | 103,98% | 100293 [ 103949 [ 103,65% | 94616 | 97696 | 101,31% [ 92201 [ 95146 | 103,19% | 89552 [ 93077 [ 103,56%
ARAGON 11458 [ 11374 | 99,27% [ 11628 [ 11612 | 99,86% | 12280 | 11978 | 97,54% [ 12859 | 12832 [ 99,79% [ 13675 | 13848 [ 101,27% [ 13062 [ 13021 | 99,42% | 12940 [ 12927 | 99,90% | 12610 | 12767 [ 101,25%
ASTURIAS 7218 | 7382 | 102,27% | 7482 | 7544 | 100,83% | 7596 | 7630 | 100,45% | 7833 | 7942 |101,39% | 8221 | 8308 |101,06% | 8210 | 8299 | 99,23% | 7763 | 7906 | 101,84% | 7782 | 7858 | 101,29%
BALEARES 10792 | 10378 | 96,16% | 10925 | 9677 | 88,58% | 11675 | 11547 | 98,90% | 11917 | 11852 | 99,45% | 12713 | 12665 | 99,62% | 12044 | 11922 | 9594% | 11967 | 11868 | 99,17% | 11265 | 11204 | 99,46%
CANARIAS 19207 | 20162 | 104,97% | 20127 | 20508 [ 101,89% | 20668 | 20894 | 101,00% [ 19740 | 21057 | 106,67% | 20672 | 20882 | 101,02% | 18952 [ 19169 | 102,75% | 18305 | 18448 | 100,78% [ 17423 | 17832 | 102,35%
CANTABRIA 5060 | 4777 | 94,41% | 5267 | 5013 | 95,18% | 5229 | 5020 | 96,00% | 5379 | 5179 [ 96,28% | 5886 [ 5625 | 95,57% | 5619 | 5391 | 96,80% | 5575 | 5348 | 95,93% | 5344 | 5238 | 98,02%

CASTILLAY LEON 18900 | 18715 | 99,02% | 19425 [ 19049 | 98,06% | 19775 | 19445 | 98,33% | 20077 | 19887 | 99,05% [ 21311 [ 21041 | 98,73% | 20416 | 20182 | 98,85% | 20486 | 20202 | 98,61% | 19862 | 19584 | 98,60%
CASTILLATLA MANCHA| 18507 | 17293 [ 93,44% | 19007 | 17850 [ 93,91% | 20389 | 18893 | 92,66% [ 20875 | 19739 | 94,56% | 23038 | 20956 | 90,96% [ 22322 | 20098 | 93,19% | 21998 [ 19818 | 90,09% | 21364 [ 19277 | 90,23%
CATALUNA 76968 | 77135 [ 100,22% | 79766 | 83440 | 104,61% | 82300 | 82438 | 100,17% | 84037 [ 85837 [ 102,14% | 89249 | 90178 | 101,04% [ 85204 | 85933 | 100,31% | 84368 | 84956 | 100,70% [ 81247 | 82344 | 101,35%
C.VALENCIANA | 48954 | 48846 | 99,78% | 50628 | 52132 | 102,97% | 52756 | 53253 | 100,94% | 54478 | 52860 | 97,03% | 57083 | 58343 | 102,21% | 52389 | 52943 [ 100,79% | 51684 | 52708 | 101,98% | 49446 | 49738 | 100,05%
EXTREMADURA 9899 | 9650 | 97,48% [ 9993 | 9612 | 96,19% | 10118 | 9806 96,92% | 9981 9857 98,76% | 10735 | 10318 | 96,12% | 10314 | 10269 | 95,73% | 10128 [ 10785 | 106,49% | 9938 [ 10705 | 107,72%

GALICIA 20621 | 20420 | 99,03% | 21097 | 20982 | 99,45% | 21392 | 21270 99,43% | 21752 | 21646 99,51% 23175 23106 99,70% | 22537 | 22523 | 98,33% [ 22047 [ 22031 | 99,93% | 21594 [ 21588 | 99,97%
MADRID 69027 | 71663 | 103,82% | 69367 | 71790 | 103,49% | 71912 | 74497 | 103,59% | 74837 | 77338 | 103,34% | 78792 82325 | 104,48% | 75957 | 78611 | 101,73% | 73878 | 77269 | 104,59% | 72023 | 75086 | 105,35%
MURCIA 16677 | 17928 | 107,50% | 17330 | 18473 | 106,60% | 18091 | 19176 | 106,00% | 18602 [ 18479 99,34% 19386 19487 | 100,52% | 18571 | 18485 | 106,82% | 18039 | 17830 | 98,84% | 17408 | 17390 | 99,90%
NAVARRA 6293 6524 | 103,67% | 6149 6230 | 101,32% | 6551 6588 100,56% | 6595 6707 101,70% 7029 7068 100,55% | 6844 6901 99,74% 6778 6814 | 100,53% | 6747 6781 | 100,50%
PAIS VASCO 19574 | 20157 | 102,98% | 19698 | 20351 | 103,32% | 20026 | 20601 | 102,87% | 20594 | 21189 | 102,89% | 21310 21975 | 103,12% | 20905 | 21623 | 103,29% | 21170 | 21722 | 102,61% | 21155 | 21638 | 102,28%
RIOJA (LA) 2939 2934 99,83% 3038 3062 | 100,79% | 3070 2845 92,67% 3272 3099 94,71% 3518 3515 99,91% 3330 3399 96,27% 3374 3423 | 101,45% | 3172 3196 | 100,76%
CEUTA 1061 1065 1409 1136 1165 1152 1192 1166
MELILLA 995 1012 1366 1112 1066 1252 1336 106,71% | 1273 1325 96,27% 1359 1383 [ 101,77% | 1455 1379 94,78%
TOTAL 453172|452125| 99,77% |464811|472588]|101,67% (481907 | 484958 [100,63% |491138| 496449 |101,08% | 518503 | 524925 [101,24% |493717|497790|100,82% |485252]|490584|101,10% |470553|476682|101,30%

g |3 £ |8 |38 £ |8 8 s |8 e £ |8 8 £

< SulSs| 2 [BulRg| 2 |8ulsgl 2 |8ul3s| 2 |58ulzsl| 2
g E=|S8| & |E=|S8| & |E=|58| & |E=| 58| & |E=|358| &
o c o c o c o c o c
2 | < S |2 |< S |2 < S |2 < 3 2 < 3
2012 2013 2014 2015 2016

ANDALUCIA 86375 | 88608 | 102,59% | 81470 | 83275 | 102,21% | 82195 | 84166 | 102,39% | 80633 | 82046 | 101,75% | 79263 79442 | 100,18%
ARAGON 11980 [ 12073 | 100,78% | 11662 | 11749 | 100,75% | 11602 | 11613 | 100,09% | 11352 | 11298 99,52% 10929 10932 | 100,03%
ASTURIAS 7622 7621 99,63% 6671 6735 99,79% | 6600* NC 6455* NCa 6347 6436 101,40%
BALEARES 11002 [ 10965 | 99,65% | 10532 | 10481 [ 99,51% | 10673 | 10615 99,46% | 10597 | 10532 99,39% 10616 10514 99,03%
CANARIAS 17201 [ 17892 | 104,02% | 15859 | 15941 [ 100,52% | 16398 | 16496 | 100,60% | 16146 | 16921 | 104,80% | 16159 16178 | 100,12%
CANTABRIA 5064 4931 97,37% 4831 4680 96,75% 4565 4470 97,92% 4375 4306 97,94% 4244 4217 99,36%

CASTILLAY LEON 19046 | 18854 | 98,99% | 17827 [ 17522 | 98,29% | 17886 | 17523 | 97,97% | 17389 | 17146 | 98,60% 16675 | 16348 | 98,04%
CASTILLATLA MANCHA| 20382 | 18071 [ 88,66% | 19068 | 16766 | 87,93% | 18392 | 15924 | 86,58% [ 18214 | 15680 [ 86,09% 17792 | 15335 | 86,19%

CATALUNA 77438 | 78034 | 100,77% | 71591 | 72794 | 101,68% | 71589 | 71887 | 100,42% [ 70450 | 71136 | 100,97% | 68908 | 69361 | 100,66%
C.VALENCIANA | 47574 | 46791 | 97,97% | 44185 | 44363 | 100,40% | 44343 | 44888 | 101,07% [ 43450 | 43495 | 100,10% | 41997 | 42193 | 100,47%
EXTREMADURA 9423 | 9388 | 99,63% | 8880 | 9005 [101,41% |[9167* NCa 8895 8933 |100,43% | 8783 8696 99,01%

GALICIA 21089 | 21071 | 99,91% | 19727 | 19713 | 99,93% | 19630 | 19613 | 99,91% [ 19427 | 19383 [ 99,77% | 19062 | 19025 | 99,80%

MADRID 69374 | 73028 | 105,27% | 65343 | 68124 | 104,26% | 65505 | 68879 | 105,15% [ 64879 | 68380 | 105,40% | 63112 | 67073 | 106,28%

MURCIA 16682 | 16594 | 99,47% | 16105 [ 15946 | 99,01% | 16308 | 16240 | 99,58% | 15976 | 16257 | 101,76% [ 15528 | 16075 | 103,52%

NAVARRA 6731 | 6674 | 99,15% | 6075 | 6136 [ 101,00% | 6183 6136 99,24% | 6007* NCa 5894* NCa
PAIS VASCO 20533 | 21044 | 102,49% | 19116 | 19489 [ 101,95% | 19379 | 19749 | 101,91% [ 18849 | 19210 | 101,92% | 18247 | 18563 | 101,73%

RIOJA (LA) 3188 | 3231 | 101,35% [ 2903 | 2952 | 101,69% | 2834 2935 | 103,56% | 2732 2809 2662 2715 |101,99%

CEUTA 1128 1086 1202 0,00% 1096 1060 1132 | 105,94%
MELILLA 1516 | 1445 | 95,32% | 1509 | 1410 | 93,44% | 1625 1562 96,12% | 1510 1456 96,42% 1456 1005 69,02%
TOTAL 453348(456315/100,65% [424440)427081]100,62% |410309| 412696 [100,58% |405970| 408988 |100,74% | 402840 | 405240 |100,60%
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ANEXO X. HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)
¢CUANDO SE REALIZA LA TOMA DE MUESTRA DE SANGRE DEL TALON?

TABLA 4. EDAD (DDV) DEL RECIEN NACIDO A LA TOMA DE MUESTRA. POR CC. AA. 1996-2016 ‘

1996|1997 (1998 |1999|2000(2001|2002|2003 [2004 |2005|2006 (2007 (2008 |2009|2010(2011|2012|2013|2014 (2015|2016

CCAA Laboratorio Media| Media| Media| Media| Media| Media| Media| Media| Media | Media [ Media | Media [ Media | Media [ Media | Media| Media| P50 [ P50 | P50 | P50
ANDALUCIA Mélaga 24 | NC | 23 |23 23|23 |26 | 25|24 2423|2020 sc|sc|20]|30]|30]30]30]30

Granada SC SC SC SC SC SC SC SC SC SC SC SC CERRADO

Sevilla HVM NC | 1,5 | 20 | 46 | 1,0 | 1,0 | 3,1 | NC | NC 14 | sc | sc CERRADO

Sevilla HVR 7,7 | 85 |95 |63 | 70| 75|85 ]| 72|66 70| NC | NC| NC| sc | sc| Nc|40]|40]|30]30]30
ARAGON Zaragoza HMS 4,0 3,0 3,5 3,0 NC NC NC NC NC 3,0 3,0 NC 2,4 3,0 5,0 2,0 2,0 2,0

Zaragoza HCU 33 [ 3132323232 ]31]32]29]| 26| 28]|26]|22]30]Nc CERRADO
ASTURIAS Oviedo NC NC 1,4 1,2 2,1 3,0 2,9 2,9 2,8 2,8 2,7 2,6 2,5 2,5 2,5 2,4 2,3 2,0 NC NC 2,0
BALEARES Barcelona /Palma 6,4 6,2 5,5 5,5 5,4 4,9 4,3 4,1 4,2 2,7 4,6 4,0 2,9 5,2 5,0 2,8 2,2 2,0 2,0 2,2 2,1
CANARIAS La Laguna 54 3,9 4,1 4,2 4,3 4,3 5,0 5,6 5,6 5,6 5,5 5,3 5,1 5,2 52 5,0 5,4 4,0 4,0 3,0 1.0
CANTABRIA Santander 3,0 3,0 3,0 3,0 3,0 3,0 2,4 2,4 2,4 2,6 2,6 2,7 2,6 2,6 2,6 2,6 2,6 2,0 2,0 4,0 2,0
CASTILLA y LEON Valladolid 7,2 9,0 6,3 5,4 4,0 4,0 5,5 4,0 4,0 4,0 4,0 4,0 7,0 4,9 5,0 5,0 5,2 2,0 2,4 2,4 2,0
CASTILLATLA MANCHA |Talavera 5,0 NC 6,2 6,2 6,2 5,7 5,7 5,0 5,0 5,0 5,0 6,4 6,1 6,1 6,0 6,0 5,8 5,0 5,0 2,0 2,0
CATALURNA Barcelona 51 4,5 3,6 3,5 3,3 3,2 3,2 3,1 2,9 2,9 2,9 2,8 2,7 2,8 2,8 2,7 2,7 2,2 2,2 2,1 2,4
C.VALENCIANA Alicante NC 3,2 3,2 4,0 4,1 4,1 NC 2,5 2,2 2,3 2,2 3,5 3,7 3,8 3,7 3,4 3,0 3,0 CERRADO

Valencia 4,6 4,8 4,5 5,1 5,1 5,0 NC 3,0 2,8 2,7 2,7 3,1 2,8 3,2 2,9 2,7 2,4 2,0 2,0 2,0 2,0
EXTREMADURA Badajoz NC 6,0 6,4 5.9 8,5 7,8 5,6 6,9 7,0 7,0 7,3 5,7 6,8 6,5 5,6 5,4 51 6,0 NC 2,0 2,0
GALICIA Santiago 7,0 7,0 6,0 6,0 6,0 6,0 6,0 4,5 4,8 4,7 4,2 4,0 3,9 3,8 3,7 3,7 3,6 3,0 3,4 3,3 3,0
MADRID Madrid 3,6 3,4 3,4 2,8 2,9 3,2 2,4 2,3 2,3 2,3 2,2 2,2 2,2 2,2 2,2 2,1 2,2 2,0 2,1 2,1 2,0
MURCIA Murcia 7,0 6,7 6,7 6,3 6,7 6,0 5,0 5,0 5,0 6,0 5,0 3,0 3,0 3,0 3,0 4,3 4,4 3,0 3,0 2,0 2,0
NAVARRA Pamplona 40 | NC | 40 | 30| 30| Nc |35 | Nnc | Nne | Ne | NC| NC| NC| NC| NC| NC| NC|NC| 11| NC| NC
PAIS VASCO Bilbao 4,0 3,0 3,0 3,0 3,0 3,0 3,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0
LA RIOJA Zaragoza HCU/HMS | 3,6 3,4 3,2 3,1 3,1 3,0 2,9 3,1 3,0 2,9 2,3 2,2 2,3 2,4 NC 2,6 3,0 2,0 2,0 2,0 2,0
CEUTA Sevilla HVR 4,0
MELILLA Murcia 4,0 3,0 4,0 4,0 4,0 4,0

DONDE: DDV= DIAS DE VIDA; FN= FECHA DE NACIMIENTO; FM= FECHA A LA TOMA DE MUESTRA; NC= NO CONTESTA; SC=SANGRE DE CORDON
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ANEXO X. HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

¢CUANTO TIEMPO TARDA EL TRANSPORTE DE LAS MUESTRA EN LLEGAR AL LABORATORIO (FM-FEL)?

TABLA 5. TIEMPO TRANSCURRIDO (EXPRESADO EN DIAS) DESDE LA TOMA DE MUESTRA (FM) HASTA SU ENTRADA EN LABORATORIO (FEL), POR CC. AA.

1996-2016
19961997 (1998|1999 (2000|2001 |2002 (2003|2004 [2005]|2006 (2007|2008 (2009|2010(2011|2012]2013|2014|2015(2016

CCAA Laboratorio Media [ Media| Media [ Media | Media | Media | Media| Media | Media| Media [ Media| Media | Media| Media | Media | Media| Media| P50 | P50 | P50 | P50
ANDALUCIA Malaga 5,5 NC NC 2,6 2,4 2,5 2,4 2,2 2,4 1,9 1,9 2,0 2,0 4,0 4,0 4,0 40 | 40 | 40 | 40 | 4,0

Granada 5,8 5,3 6,0 4,3 4,0 5,9 5,2 5,1 5,0 4,9 5,5 5,5 CERRADO

Sevilla HYM NC 4,0 6,5 4,5 5,0 2,0 5,9 53 6,6 4,9 5,3 4,0 4,0 CERRADO

Sevilla HVR 4,8 3,7 3,5 3,8 4,0 3,8 3,1 3,8 5,4 5,7 NC NC NC 4,0 4,0 NC 4,0 3,0 3,0 3,0 3,0
ARAGON Zaragoza HMS NC NC NC NC 1,0 NC NC NC NC NC 1,0 NC NC 1,9 1,0 2,0 1,0 1,0 1,0

Zaragoza HCU 1,3 1,3 1,1 1,3 1,2 1,4 1,4 1,4 1,5 1,2 1,3 1,4 1,2 1,3 NC CERRADO
ASTURIAS Oviedo 5,5 6,2 6,6 6,5 5,2 4,0 4,2 4,6 3,9 3,6 3,4 3,5 3,9 3,7 3,3 3,1 2,9 2,0 NC NC 1,0
BALEARES Barcelona /Palma 9,8 5,4 4,5 4,6 4,2 4,8 5,0 5,2 6,6 6,7 6,7 6,2 5,6 51 5,0 4,3 4,0 3,0 2,5 1,0 1,1
CANARIAS La Laguna 8,2 5,8 51 5,3 5,0 5,5 6,4 7,5 7,2 7,2 7,1 7,5 6,5 6,5 6,5 6,2 5,9 6,0 6,0 4,0 2,0
CANTABRIA Santander 3,0 3,0 3,0 3,0 3,0 3,0 2,6 2,8 2,8 2,8 2,6 2,1 2,8 2,7 2,2 2,2 2,2 2,0 2,0 2,0 4,0
CASTILLAy LEON Valladolid 5,0 4,0 4,8 5,8 5,0 4,0 4,0 4,0 4,0 5,0 6,0 6,0 5,6 3,8 3,7 3,8 3,8 3,0 3,1 3,1 5,0
CASTILLATLA MANCHA Talavera 5,7 NC 51 4,6 5,6 4,5 4,5 3,0 6,0 5,0 4,0 5,1 5,1 5,2 51 4,3 4,0 3,0 3,0 3,0 3,0
CATALUNA Barcelona 12,0 | 6.3 6,0 6,8 6,8 7,5 6,1 6,2 6,5 9,7 6,5 6,4 5,2 5,4 5,7 5,5 54 1 40 | 47 | 40 3,5
C.VALENCIANA Alicante NC 5,7 NC 5,5 4,8 4,1 NC 3,8 3,3 3.4 | 3,8 NC 2,7 2,5 2,6 2,4 2,0 2,0 CERRADO

Valencia 11,0 6,9 4,7 4,7 4,9 5,0 NC 5,3 4,5 4,7 4,6 5,2 4,5 4,2 4,1 4,4 4,5 3,0 2,0 2,0 3,0
EXTREMADURA Badajoz 3,0 7,0 6,0 6,8 8,0 6,4 3,4 7,3 7,7 8,0 | 8,8 3,5 7,9 7,6 4,4 4,4 2,0 | 4,0 NC 1,0 1,0
GALICIA Santiago 5,0 5,0 5,0 5,0 5,0 5,0 5,0 46 | 5,3 5,1 5,0 4,7 4,6 4,4 4,3 4,1 4,1 | 4,0 NC 3,5 3,0
MADRID Madrid 5,1 5,5 4,6 4,7 4,6 4,9 4,7 4,8 4,7 4,8 4,8 5,0 4,6 5,0 5,0 5,0 4,4 4,2 4,2 4,3 4,1
MURCIA Murcia 6,4 6,0 6,5 6,5 6,2 6,0 5,0 5,0 6,0 6,0 | 4,0 2,0 2,0 2,0 3,0 6,3 6,0 50 | 5,0 3,0 3,0
NAVARRA Pamplona 8,0 NC 8,0 2,5 2,0 NC NC 1,2 NC NC NC 1,1 NC NC NC NC NC NC NC NC NC
PAIS VASCO Bilbao 1,0 1,0 1,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 1,0
LARIOJA Zaragoza HCU/HMS | 3,1 3,1 2,9 2,8 2,9 3,0 3,3 3,5 3,7 4,2 3,5 3,2 3,6 3,7 NC 4,0 4,0 4,0 3,0 3,0 3,0
CEUTA Sevilla HVR 5,0
MELILLA Murcia 6,0 6,0 6,0 7,0 8,0 8,0 8,0

DONDE: FN= FECHA DE NACIMIENTO; FM= FECHA A LA TOMA DE MUESTRA; NC= NO CONTESTA
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ANEXO X. HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

¢CUANTO TARDA EL LABORATORIO DESDE QUE ENTRA LA MUESTRA, HASTA LA OBTENCION DEL RESULTADOS (FEL-FR)?

TABLA 6. TIEMPO TRANSCURRIDO (EXPRESADO EN DIAS) DESDE LA ENTRADA EN LABORATORIO HASTA LA OBTENCION DE RESULTADO (FM-FEL),
POR CC. AA.: 1996-2016

1996119971998 (1999|2000|2001|2002|2003|2004]|2005|2006(2007|2008]|2009|2010(2011)|2012]2013]2014|2015|2016

CCAA Laboratorio Media| Media| Media| Media| Media | Media | Media | Media | Media| Media| Media| Media| Media| Media | Media [ Media [ Media| P50 [ P50 | P50 | P50
ANDALUCIA Malaga 80 | NC [ 30|36 | 28 32|28 24|27 |28 |25]20|20]{20] 10|10 10]120]70]|10] 10

Granada 1,2 1,4 1,5 1,4 1,6 1,4 1,4 1,4 1,4 1,5 1,4 1,4 CERRADO

Sevilla HYM NC 2,0 3,5 1,5 3,0 3,0 3,8 NC 3,7 NC NC NC NC CERRADO

Sevilla HVR 1,4 1,4 NC 3,0 1,5 1,5 1,5 1,4 1,6 0,7 2,0 2,0 1,0 1,0 1,0 2,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0
ARAGON Zaragoza HMS NC | 40 | NC | 20 | NC | 33 | 30| 20| NCc | NC| NC | NC| NC| NC| NC| NC| 30| 201 20] 201 20

Zaragoza HCU 3,5 2,4 2,8 2,6 3,1 3,1 2,7 2,7 2,7 2,2 2,2 2,3 2,2 2,2 NC CERRADO
ASTURIAS Oviedo 1,5 1,7 2,2 2,0 2,0 1,6 1,4 0,6 0,4 0,4 0,6 0,8 0,7 0,7 0,7 1,1 1,2 NC NC 1,0
BALEARES Barcelona / Palma | NC 8,9 NC 3,1 3,0 3,2 9,9 8,8 | 11,7 | 13,2 | 1,4 1,4 1,4 1,4 1,0 1,3 1,4 1,0 2,0 2,0 2,0
CANARIAS La Laguna 2,5 1,9 2,1 2,0 2,0 1,8 1,6 2,1 2,3 2,7 2,6 2,4 2,9 3,4 3,8 4,8 4,0 3,0 3,0 2,0 1,0
CANTABRIA Santander 5,0 5,0 5,0 5,0 5,0 5,0 4,5 4,5 4,5 4,5 4,5 4,5 4,5 4,5 5,0 3,0 3,0 2,0 2,0 1,0 1,0
CASTILLAy LEON Valladolid 6,0 3,0 4,0 5,5 6,0 6,0 4,0 4,0 4,0 4,0 5,0 5,0 10,6 NC 7,4 6,9 7,1 7,0 7,7 7,7 7,0
CASTILLATLA MANCHA Talavera 2,7 NC 2,1 2,2 2,3 2,3 2,3 3,0 2,0 2,0 2,0 2,6 2,6 2,6 2,5 3,0 2,5 1,0 1,0 1,0 3,0
CATALUNA Barcelona NC 8,9 NC 3,1 3,0 3,2 9,9 8,8 | 11,7 | 13,2 | NC 4,6 3,3 2,1 2,8 1,7 1,8 1,8 1,7 1,1 3,7
C.VALENCIANA Alicante NC NC NC 3,0 5,0 3,4 NC 4,2 3,8 3,4 3,4 2,6 2,5 2,4 2,3 2,4 2,0 2,0 CERRADO

Valencia NC NC 4,0 3,0 3,0 NC NC 10,8 | 9,7 6,9 9,2 21,2 | 12,6 | 5,7 4,2 4,2 3,5 2,0 NC 3,0 3,0
EXTREMADURA Badajoz NC 2,0 9,8 3,5 5,0 2,0 6,0 3,5 4,5 6,0 4,0 2,7 4,5 4,3 4,0 4,0 3,0 2,0 NC 2,0 3,0
GALICIA Santiago 20 [ 20|10 |20 |20 |20 |30 21|21 26|23 ]| 26| 301|37]|46]|37]39]|10]| 10| 10| NC
MADRID Madrid 1,4 2,8 2,2 1,5 1,5 1,5 1,4 1,5 1,6 1,6 1,5 1,4 1,5 1,4 1,5 1,7 1,5 1,0 1,4 1,5 1,5
MURCIA Murcia 6,0 6,0 5,0 5,0 5,0 5,0 5,0 5,0 5,0 5,0 4,0 3,0 2,0 2,0 2,0 2,0 3,7 7,0 3,0 3,0 7,0
NAVARRA Pamplona 6,0 3,0 1,0 NC NC 1,6 1,1 NC 1,1 1,0 1,2 1,2 1,4 1,2 1,4 1,2 1,2 NC 1,1 NC NC
PAIS VASCO Bilbao 1,0 1,0 1,0 2,0 2,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0 1,0
LA RIOJA Zaragoza HCU/HMS | 3,5 2,4 2,6 2,6 3,4 3,0 2,9 3,2 3,3 3,2 3,0 2,5 3,2 2,8 NC NC 3,0 2,0 1,0 2,0 2,0
CEUTA Sevilla HVR 4,0
MELILLA Murcia 3,0 2,0 2,0 NC 3,0 3,0 | 15,0

DONDE: FEL= FECHA DE ENTRADA EN EL LABORATORIO; FR= FECHA EN QUE SE OBTIENE EL RESULTADO; NC= NO CONTESTA
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ANEXO X. HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

CASOS HC DETECTADOS. PERIODO: INICIO-1992
TABLA 8. CASOS HC DETECTADOS DESDE EL INICIO DE LOS PROGRAMAS HASTA 1992 ‘

CASOS HC PERMANENTES DETECTADOS RN=4.325.431 CASOS=1486 INCIDENCIA=1:2.911
Laboratorio Inicio-1987| 1988 | 1989 | 1990 | 1991 | 1992 | Inicio-1992 CCAA
Malaga 34 3 9 5 6 8 65
Granada 51 7 10 15 8 12 103 ANDALUCIA 276
Sevilla HVYM 37 7 11 7 9 11 82
Sevilla HVR 12 3 3 1 1 6 26
Zaragoza HMS 4 1 - 6 4 2 17 ARAGON 55
Zaragoza HCU 32 2 0 1 0 3 38
Oviedo 11 0 3 1 3 5 23 ASTURIAS 23
Barcelona 2 1 2 6 3 14 BALEARES 14
La Laguna 25 6 5 3 6 5 50 CANARIAS 50
Santander 51 14 6 2 1 3 77 CANTABRIA 77
Valladolid 3 4 8 15 CASTILLAY LEON 15
Talavera 1 6 11 18 CASTILLA-LA MANCHA | 18
Barcelona 134 22 34 60 36 26 312 CATALUNA 312
Alicante 7 5 1 3 8 3 27 C.VALENCIANA 148
Valencia 69 11 11 12 10 121
Badajoz 10 1 3 5 5 1 25 EXTREMADURA 25
Santiago 47 14 5 15 6 94 GALICIA 94
Madrid 88 23 16 26 27 32 212 MADRID 212
Murcia 49 5 6 5 7 79 MURCIA 79
Pamplona 10 - 2 - 1 1 14 NAVARRA 14
Bilbao 53 5 7 3 2 74 PAIS VASCO 74
Zaragoza HCU 0 LA RIOJA 0
Sevilla HVR CEUTA 0
Murcia 0 MELILLA 0
TOTAL 724 131 | 130 | 175 | 158 | 168 1486 1486

PROCEDIMIENTO ANALITICO TSH RN ANALIZADOS INICIO-1992 CASOS HC INCIDENCIA

RADIOINMUNOENSAYO/FLUOROINMUNOENSAYO 4.325.431 1.486 1:2.911
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CASOS HC DETECTADOS. PERIODO: 1993-1995

ANEXO X. HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

I TABLA 9. CASOS HC DETECTADOS EN ESPANA: 1993-1995

CASOS HC DETECTADOS: RN ANALIZADOS=1.113.560 INCIDENCIA= 1: 1.400
Laboratorio | 1993 | 1994 | 1995 [TOTAL|CCAA
Mélaga 8 10 |ANDALUCIA
Granada 9 9
Sevilla HVM 4 2 z 6
Sevilla HVR 17 T T 17
Zaragoza HMS| 4 o o 5 |ARAGON
Zaragoza HCU 0 4
Oviedo 2 D D 3 |ASTURIAS
Barcelona 1 | ! 2 |BALEARES
La Laguna 4 i i 10 |CANARIAS
Santander 0 0 o 1 |[(CANTABRIA
Valladolid 4 N N 5 |CASTILLAY LEON
Talavera 9 I | 10 ([CASTILLA-LA MANCHA
Barcelona 16 B B 25 |[CATALUNA
Alicante 2 L L 4 |C.VALENCIANA
Valencia 14 E E 14
Badajoz 3 A A 16 |EXTREMADURA
Santiago 10 G G 24 |GALICIA
Madrid 22 R R 29 |MADRID
Murcia 16 E E 35 |MURCIA
Pamplona 1 i f\ 2 |[NAVARRA
Bilbao 5 b b 21 |PAISVASCO
Zaragoza HCU o o 0 |LARIOJA
Sevilla HVR 0 |CEUTA
Murcia 0 |MELILLA
TOTAL 252 | 298 | 245 | 795
PROCEDIMIENTO ANALITICO TSH RN ANALIZADOS 1993-1995 | CASOS HC | INCIDENCIA
RADIOINMUNOENSAYO/FLUOROINMUNOENSAYO 1.113.560 795 1: 1.400
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ANEXO X. HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

CASOS HC DETECTADOS. PERIODO: 1996-2016

TABLA 10. CASOS HC DETECTADOS EN EL PERIODO: 1996-2016

CASOS HC DETECTADOS POR LAS CCAA RN=9.156.780 CAS0S=4.236 Incidencia-->1:2.162
Laboratorio 1996|1997 1998 1999( 2000] 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008| 2009 | 2010| 2011 | 2012 2013 | 2014| 2015 | 2016 [TOTAL Total
Mélaga g8 | 7|5 |9|le|6|1a| 711|609 |17]1a|21]16|1a]14]220]14] 4240 ANDALUCIA 907
Granada g8 |76 |12l9]a|ls|7|8]a]13]s CERRADO 91
Sevilla HVM 9 (1018141013332 24]21]26] 9 CERRADO 218
Sevilla HVR 4 s| 78|56 7]3 2012|2932 |53 ]85 |21 19 36] 358
Zaragoza HMS 21|62 |lal7]2]5s5|a]2]a]3[3]2]1]8|10[w0]s8]7]16]10e ARAGON 121
Zaragoza HCU - - - 4 1 2 1 2 1 3 1 - - - - - CERRADO 15
Oviedo 22232222l |3]alal2alals| 7] -3]-1]-1]1]a ASTURIAS 46
Barcelona/Palma| 2 | a4 |2 | s | 2| -|a]-[-]-2lafs]|2]2|2]81s]3|21] 3 ]117 BALEARES 117
La Laguna 19 12]13]6|w0|2]1n]wal7|w|e|7]7|8]3|s8||s]| 7] a4]a]aim CANARIAS 199
Santander 122225 7[3]ale|l3|a]las]la|l2]2]3][3]a]2]c5]oe CANTABRIA 61
Valladolid 10 9o|ls|slols|7|s|ulale|3|7]unlal3]7]a]1a]ie CASTILLAY LEON | 167
Talavera 3 a5 7lwalun|3]o9|lwalw| 7] 716131313 14]22]16]13][17]257]cAsTiLLA-LAMANCHA| 257
Barcelona 26 | 26| 25| 23| 20 1633 |27 |46 | 56|33 |32|43[31|35]43|40[54]33]30]26]698 CATALURNA 698
Alicante 3 (3[s8]|a|s8|s|alo|ls]|s]7 12|11 9| 8| 11| 11] 14 [cERRADO] 140
Valencia g8 | 7 |1al11|21]10]12 14 171512 9| 6| 9| 7]1a|17]36]21]|Nc|259| cVALENCIANA 399
Badajoz 2022 -2s3|a|l-|-1-1-1-1-1-1-1als]-1]-]z2/]3]s@a EXTREMADURA 25
Santiago 701658 |6|8|3|]w0|.|w|0|12]9 1066 7]12]a]s5]]9]7]1ms GALICIA 175
Madrid 27 | 26| 24|26 | 28| 29|34 35|44 393244 |50[38]|a030|28[38]a1|aa]2]732 MADRID 732
Murcia 719l 7]wo|ls|s|e|lal7]s5|9] 78] 7]9]a|loflw]|]s]|e]| 7] MURCIA 146
Pamplona -l -1al2]- slalal2] -5 -]-]3[-]1-1s]lz2]-1]-1]= NAVARRA 31
Bilbao 2 45909 w|le|o|s|7|a]l 77274710 3]1]12 PAIS VASCO 120
Rioja o[ I0 a2l s a2l -[al2]s33]-(-1-1-13]z2]-[2]-71-1]2 LA RIOJA 27
Sevilla HVR -!-1-1t-1-1-1-1-1-1-01-1-1-1-1-1-1-1-1-1-1-1o0o CEUTA 0
Murcia 2l l2]-1-1-1- - - -l - -l -1-1-12]s8 MELILLA 8
150 | 146 | 177 | 181 [ 171 | 163 [ 194 | 169 | 236 | 232 | 198 | 200 | 242 | 175 | 196 | 217 | 244 | 309 | 266 | 199 | 171 | 4236 4236
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS 1996-2016 | CASOS HC | INCIDENCIA
FLUOROINMUNOENSAYO A TIEMPO RETARDADO 9.156.780 4236 1:2.162
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ANEXO X. HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

CASOS HC CON AGENESIA: 1996-2016

TABLA 11. CASOS HC CON AGENESIA DETECTADOS EN EL PERIODO: 1996-2016 ‘

CASOS HC AGENESIA=408 RN=9.156.780 Incidencia--> 1:22.443
Laboratorio 1996(1997|1998| 1999 | 2000|2001 {2002 [ 2003 | 2004|2005 | 2006 2007|2008 2009|2010{2011|2012(2013|2014 (2015|2016 [TOTAL
Milaga 1 1 2 2 1 3 1 5 2 4 5 2 1 30 |ANDALUCIA 104
Granada 3 1 1 3 pl 1 1 2 CERRADO 14
Sevilla HYM 3 2 3 1 1 6 3 2 2 1 2 4 CERRADO 30
Sevilla HVR 5 10 6 3 2 2 2 30
Zaragoza HMS 1 2 1 1 1 1 1 1 2 2 1 14 |ARAGON 17
Zaragoza HCU 2 1 CERRADO 3
Oviedo 2 1 1 4 |ASTURIAS 4
Barcelona / Palma 1 2 1 2 1 2 9 |BALEARES
La Laguna 1 1 |[CANARIAS 1
Santander 1 1 2 3 1 1 2 1 2 2 2 1 2 2 23 |[CANTABRIA 23
Valladolid 1 1 |CASTILIAY LEON 1
Talavera 1 1 1 3 1 1 2 1 11 [CASTILIA LA MANCHA [ 11
Barcelona 7 1 0 5 5 4 0 7 0 0 9 9 4 6 6 10| 4 6 5 3 5 96 |CATALUNA 96
Alicante 31l 2011]2 31111 CERRADO | 14
Valencia 1 2 3 |IC.VALENCIANA 17
Badajoz 0 |EXTREMADURA 0
Santiago 0 |GALICIA 0
Madrid 5 3 3 1 8 1 8 4 7 2 7 2 6 6 | 10 7 1 3 4 3 1 92 IMADRID 92
Murcia 1 6 7 IMURCIA 7
Pamplona 2 1 1 4 |NAVARRA 4
Bilbao 1 2 2 1 1 2 1 1 2 1 2 3 19 [PAIS VASCO 19
Zaragoza HCU 1 1 1 3 |RIOQJA 3
Sevilla HVR 0 |[CEUTA 0
Murcia 0 |MELILIA 0
TOTAL 19 | 10 7 12 1 20 1 21 121 (17 [ 15[ 9 [ 27 [ 22 | 18 129 132 |1 32116 |23 [ 25 16 [ 17 [ 408 408
PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA TSH RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS HC AGENESIA INCIDENCIA
FLUOROINMUNOENSAYO A TIEMPO RETARDADO 9.156.780 408 1:22.443
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ANEXO X. HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

CASOS HC CON ECTOPIA SUBLINGUAL: 1996-2016

TABLA 12. CASOS HC CON ECTOPIA SUBLINGUAL DETECTADOS EN EL PERIODO: 1996-2016 ‘

CASOS HC ECTOPIA SUBLINGUAL=795 RN=9.156.780 INCIDENCIA-->1: 11.518

Laboratorio 1996|1997 1998 [ 1999 (2000|2001 {2002 [ 2003 | 2004 [ 2005 [ 2006 | 2007|2008 | 2009|2010| 2011|2012 2013|2014| 2015|2016 | TOTAL
Malaga 1 1 3 1 1 5 5 5 3 5 2 7 5 1 45 |ANDALUCIA 212
Granada 4 3 6 3 1 4 4 5 2 4 CERRADO 36
Sevilla HVYM 5 3 8 9 5 6 5 14 6 10 8 10 1 CERRADO 90
Sevilla HVR 2 7 6 8 2 3 8 5 41
Zaragoza HMS 1 2 1 3 1 1 5 2 2 1 1 1 3 2 3 5 1 3 38 |ARAGON 40
Zaragoza HCU 1 1 CERRADO 2
Oviedo 2 2 4 |ASTURIAS 4
Barcelona / Palma 1 3 1 1 2 2 1 1 1 1 2 16 |BALEARES 16
La Laguna 0 |CANARIAS 0
Santander 1 1 2 1 1 3 2 1 2 1 1 1 1 1 2 21 |CANTABRIA 21
Valladolid 3 3 |CASTILLAY LEON 3
Talavera 1 2 1 2 2 1 1 1 1 12 [CASTILLA-LA MANCHA | 12
Barcelona 7 9 11 7 6 13 | 10 0 0 11 8 16 |12 | 15| 10| 21 | 14 9 10 9 198 |CATALUNA 198
Alicante 3 1 1 2 1 2 3 CERRADO | 13 |[C.VALENCIANA 14
Valencia 1 1
Badajoz 0 |EXTREMADURA 0
Santiago 1 1 |GALICIA 1
Madrid 9 9 7 8 7 10 6 15 | 16 8 8 21 (10| 14|12 | 15| 13 | 10 8 6 8 220 |MADRID 220
Murcia 1 1 1 3 |MURCIA 3
Pamplona 1 1 2 4 |NAVARRA 4
Bilbao 1 3 2 3 4 4 4 2 4 3 1 5 1 2 5 1 1 46 |PAISVASCO 46
Rioja 0[I-0 1 1 |LARIOJA 1
Sevilla HVR 0 |CEUTA
Murcia 0 [MELILLA 0

TOTAL 26 | 26 | 22 | 41 | 36 | 25 ( 40 | 41 | 43 | 23 | 42 | 41 | 49 | 41 | 50 | 48 [ 57 | 38 | 40 | 34 | 32 | 795 795

PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA TSH RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS HC ECTOPIA INCIDENCIA
FLUOROINMUNOENSAYO A TIEMPO RETARDADO 9.156.780 795 1:11.518
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ANEXO X. HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

CASOS HC CON DISHORMONOGENESIS: 1996-2016

TABLA 13. CASOS HC CON DISHORMONOGENESIS DETECTADOS EN EL PERIODO: 1996-2016

CASOS HC DISHORMONOGENESIS=229  RN=9.156.780 Incidencia-->1: 39.986

Laboratorio 1996| 1997 | 1998 | 1999(2000(2001|2002 (20032004 [ 2005|2006 |2007|2008|2009(2010|2011{2012|2013|2014 (2015|2016 | TOTAL
Malaga 1 1 |ANDALUCIA 68
Granada 1 2 3 1 1 CERRADO 8
Sevilla HVYM 3 1 1 5 1 6 5 8 6 4 CERRADO 40
Sevilla HVR 2 2 1 3 5 19
Zaragoza HMS 2 1 1 1| 4 3 12 |ARAGON 17
Zaragoza HCU 1 1 CERRADO 5
Oviedo 1 1 4 [ASTURIAS 4
Barcelona / Palma 1 1 1 1 4 (BALEARES 4
La Laguna 0 |CANARIAS 0
Santander 1 1 |CANTABRIA 1
Valladolid 2 2 CASTILLAY LEON 2
Talavera 1 1 1 1 6 1 pl 3 1 17 |CASTILLA-LA MANCHA | 17
Barcelona 1 4 12 8 19 (11 ) 13 | 10 78 [CATALUNA 78
Alicante 1 1 1 1 CERRADO 4 |C.VALENCIANA 19
Valencia 2 3 5 5 15
Badajoz 0 EXTREMADURA 0
Santiago 0 [GALICIA 0
Madrid 1 3 4 MADRID 4
Murcia 1 1 2 |MURCIA 2
Pamplona 2 2 [NAVARRA 2
Bilbao 1 1 1 2 1 6 PAIS VASCO 6
Rioja 0[H 3 1] 1 5 |LARIOJA 5
Sevilla HVR 0 |[CEUTA 0
Murcia 0 [MELILLA 0
TOTAL 2 4 6 9 3 4 10 1 7 9 11 9 8 20 5 6 23 | 32 | 23 | 20 | 17 229 229
PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA TSH RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS HC DISHORMONOGENESIS INCIDENCIA
FLUOROINMUNOENSAYO A TIEMPO RETARDADO 9.156.780 229 1:39.986
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ANEXO X. HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

CASOS HC SIN CLASIFICAR: 1996-2016

TABLA 14. CASOS HC CON SIN CLASIFICAR DETECTADOS EN EL PERIODO: 1996-2016 ‘

CASOS HC SIN CLASIFICAR =1926  RN=9.156.780 Incidencia-->1: 4.754

Laboratorio 1996|1997 1998|1999 [ 2000| 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 2010{2011| 2012|2013 2014 | 2015|2016 | TOTAL
Malaga 7 3 5 7 3 6 10 7 8 10 8 2 8 2 8 3 5 8 3 1 1 115 |ANDALUCIA 298
Granada 1 1 4 5 CERRADO 11
Sevilla HVYM 4 4 1 2 1 13 3 5 5 4 5 CERRADO 47
Sevilla HVR 4 6 5 7 8 7 3 25 | 2 3 1 4 | 15| 8 4 | 12 125
Zaragoza HMS 4 1 1 1 4 3 5 19 |ARAGON 33
Zaragoza HCU 1 1 1 1 3 CERRADO 14
Oviedo 2 2 1 1 1 1 5 3 2 2 1 2 1 24 |ASTURIAS 24
Barcelona / Palma| 2 3 1 1 12 | 32 | 18 69 |BALEARES 69
La Laguna 4 12 | 13 6 10 | 22 3 10 7 10 7 8 3 8 13 8 7 3 4 171 [CANARIAS 171
Santander 1 2 1 4 1 1 2 13 [CANTABRIA 13
Valladolid 10| 5 7 8 5 8 7 8 (11| 7 3 7 (11| 4 3 7 4 |14 146 [CASTILLAY LEON 146
Talavera 2 2 8 7 113|112 |11 9 |14|15]| 7 4 [ 12] 4 8 9 9 | 14|12 | 8 | 13 192 |CASTILLA-LA MANCHA | 192
Barcelona 4 5 25 1 4 5 46 | 56 4 8 1 1 2 163 |CATALUNA 163
Alicante 3 2 5 3 3 4 1 6 6 4 2 9 6 5 4 3 7 11 | CERRADO 84
Valencia 8 7 14 | 11 (21|10 | 11 14 | 17 | 15 | 12 9 9 6 5 29 | 16 220 |C.VALENCIANA 304
Badajoz 2 2 1 3 4 1 5 2 3 23 |EXTREMADURA 23
Santiago 7 6 5 7 6 8 2 |10|16| 16| 10| 11| 9 | 10 7 110 4 5 9 7 171 [GALICIA 171
Madrid 1 3 4 7 5 9 7 4 2 14|10 9|12 9 1 3 7 9 | 13| 13| 3 145 |MADRID 145
Murcia 4 6 7 10 5 5 5 5 7 7 4 4 8 5 6 120 [MURCIA 120
Pamplona 3 2 3 1 2 2 1 1 15 |NAVARRA 15
Bilbao 1 1 5 5 2 1 3 1 1 1 1 26 |PAISVASCO 26
Rioja 0[ 0 2 |1 1 1| 2 7 [LARIOJA 7
Sevilla HVR 0 |CEUTA 0
Murcia 2 2 1 1 6  |MELILLA 6

TOTAL 59 | 68 (115| 90 | 88 | 100 77 | 86 | 143|171 | 94 | 74 | 119| 60 | 58 | 67 | 74 | 95 | 135| 89 [ 64 | 1926 1926

PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA TSH RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS HC SIN CLASIFICAR INCIDENCIA
FLUOROINMUNOENSAYO A TIEMPO RETARDADO 9.156.780 1926 1:4.754
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ANEXO X. HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

CASOS HC CON TIROIDES EN SU SITIO: 1996-2016

TABLA 15. CASOS HC CON TIROIDES IN SITU DETECTADOS EN EL PERIODO: 1996-2016 ‘

CASOS HC CON TIROIDES IN SITU =388 RN=9.156.780 Incidencia--> 1: 23.600

Laboratorio 1996119971998 (1999|2000|2001|2002|2003 2004|2005 [20062007|2008|2009(2010/2011{2012(2013|2014|2015(2016| TOTAL
Malaga 2 3|1 4| 4|52 3| 6| 1| 30 |ANDALUCIA 31
Granada 0
Sevilla HVYM
Sevilla HVR
Zaragoza HMS 2 1 311112 8 | 18 |ARAGON 18
Zaragoza HCU 0
Oviedo 1 1 |ASTURIAS 1
Barcelona / Palma 2 2 4 |BALEARES 4
La Laguna 0 |CANARIAS 0
Santander 0 |[CANTABRIA 0
Valladolid 0 |CASTILLAY LEON 0
Talavera 1 1 1 1 4 |CASTILLA-LA MANCHA | 4
Barcelona 1 10 2 5 51 2 9 5 6 12 9 14 | 17 97 |CATALUNA 97
Alicante 0
Valencia 4 2 6 |[C.VALENCIANA
Badajoz 0 |EXTREMADURA 0
Santiago 0 |GALICIA
Madrid 4 5 5 7 7] 8 11 9 16 | 12 5 8 17 8 16 8 4 12 | 11 | 16 | 19 | 208 |MADRID 208
Murcia 1 1 |MURCIA 1
Pamplona 1 1 2 |NAVARRA 2
Bilbao 1 1 1 2 1 2 1 1 2 1 1 14 |PAISVASCO 14
Rioja O[I0 1 1 2 |LARIOJA
Sevilla HVR 0 |[CEUTA 0
Murcia 0 |MELILLA 0

TOTAL 7 18 8 13 (12 | 11|20 (15|17 |12 | 13 (22 |33 |17 (37 | 35|11 | 17 | 18 | 23 | 29 | 388 388

PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA TSH RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS HC “IN SITU” INCIDENCIA
FLUOROINMUNOENSAYO A TIEMPO RETARDADO 9.156.780 388 1:23.600
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ANEXO X. HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

CASOS HC TRANSITORIO: 1996-2016

TABLA 16. CASOS HC TRANSITORIOS DETECTADOS EN EL PERIODO: 1996-2016 ‘

CASOS CON HC TRANSITORIO =358 RN=9.156.780 Incidencia--> 1:25.578

Laboratorio 1996 | 1997 | 1998 | 1999 | 2000 | 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 2011 | 2012 | 2013 | 2014 2015 | 2016 [rOTAL
Mdlaga CERRADO 0 |ANDALUCIA 167
Granada 3 2 3 2 3 2 1 3 1 3 CERRADO 23
Sevilla HYM 2 1 2 5
Sevilla HVR 6 | 16 | 28 | 68| 7 | 2 | 12 | 139
Zaragoza HMS 2 1 CERRADO 3 |ARAGON 4
Zaragoza HCU 1
Oviedo 1 1 |ASTURIAS
Barcelona / Palma 3 1 1 2 7 |BALEARES 7
La Laguna 15 8 4 27 |CANARIAS 27
Santander 0 |CANTABRIA
Valladolid 1 1 |CASTILLA Y LEON
Talavera 1| 1 1 1 2 6 |CASTILLA-LAMANCHA| 6
Barcelona 6 1 1 2 4 3 3 6 5 7 12 4 1 55 |CATALUNA 55
Alicante 1| 3 1 2 | 4 | 3 | CERRADO | 14
Valencia 3 1 4 [C.VALENCIANA 18
Badajoz 2 2 |EXTREMADURA 2
Santiago 1 1 |GALICIA 1
Madrid 9o | a | a | 2211 |2]1]2 2 | 4 1 1| 1 1 | 38 [MADRID 38
Murcia 3 3 1 1 5 2 15 [MURCIA 15
Pamplona 1 1 3 5 |NAVARRA 5
Bilbao 1 2 3 6 [PAISVASCO 6
Rioja 6[10 1 4 5 [LARIOJA 5
Sevilla HVR 0 |CEUTA 0
Murcia 0 [MELILLA 0

TOTAL 36|17 |17 | 13|13 1|27 |5|2]|6]|9|12|5 ]| 7 |21|4|o91|15|5]|13]358 358

PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA TSH RN ANALIZADOS 1996-2016 | CASOS HC TRANSITORIO | INCIDENCIA
INMUNOFLUORESCENCIA A TIEMPO RETARDADO 9.156.780 358 1:25.578

ANEXOS | 290



ANEXO X. HIPOTIROIDISMO CONGENITO (HC)

OTROS CASOS DETECTADOS: 1996-2016

TABLA 17. OTROS CASOS HC DETECTADOS EN EL PERIODO: 1996-2016 |

HTT | BP |Exitus | OTROS | FP2 HCC
ANDALUCIA 9 1 6
ARAGON 7
ASTURIAS
BALEARES 3
CANARIAS
CANTABRIA 1
CASTILLA Y LEON
CASTILLA-LA MANCHA | 8 5
CATALUNA 9 1 1
C. VALENCIANA 2 | 2 1 6 8 1
EXTREMADURA
GALICIA 2
MADRID 1] 3 2 3 1
MURCIA 1
NAVARRA 1
PAIS VASCO 1
LA RIOJA
CEUTA
MELILLA 1
20 | 14| 5 28 9 4

ANEXOS | 291



ANEXO XI. HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)

ANEXO XI.
HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)
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(HSC)
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ANEXO XI. HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS PARA HSC POR CC. AA. PERIODO: 1987-2016

2
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TABLA 1. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA HSC 1987-2016
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(HSC)

z

GALICIA
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
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MELILLA

ANEXO XI. HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA

7

TABLA 1 (Cont). RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA HSC 1987-2016
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ANEXO XI. HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)

TABLA 2. COBERTURA HSC PERIODO: 1988-2003 ‘

8 3 |8 |z £ |8 |3 s |8 4 £ |8 |3 s |8 |8 s |8 3 £ |8 |8 g
! Gw RS 2 [8u|B2| B |Su|R3| B |8w|RE| B [8w| 32| 2 |8w|R2| B |Sw RS 2 |8uw|lB2| 2
O EZ|=20 it EZ|L O & EZ| 20O 5 EZ| L0 &5 EZ| 20O 5 EZ| L0 & EZ|=20 i EZ|L O =
o ] [ o G = o ] e O o 3] s o ] [ o ] w© =) S R @ S = =)
2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < 3 |2 < 3
1988 1989 1990 1991 1992 1993 1994 1995
ANDALUCIA 92040 89562 89218 | 5193 | 5,82% | 88319 | 14430 | 16,34% | 88012 | 15327 [ 17,41% | 86330 99,95% | 81550 0,00% | 79422
ARAGON 10708 10314 9790 9796 10050 9545 | 2074 |107,50%| 9620 [ 4019 | 41,78% | 9317 | 1898 | 20,37%
ASTURIAS 8553 7964 7775 7728 7494 6978 99,40% | 6653 0,00% | 6588
BALEARES 8732 8869 8826 | 2435 |27,59% | 8622 | 8262 |95,82% [ 8491 | 8104 [95,44% | 7891 102,70%| 7683 0,00% | 7718
CANARIAS 19983 19312 18691 0,00% | 18230 18325 17612 109,77%| 17072 0,00% | 16921
CANTABRIA 4980 4611 4576 0,00% | 4341 4311 4117 101,87%| 3807 0,00% | 3734
CASTILLAY LEON | 22810 22206 21324 0,00% | 20603 20003 19403 93,92% | 18426 0,00% | 18002
CASTILLATLA MANCHA| 19518 19581 19127 0,00% | 18733 18823 18096 | 17357 [ 95,92% | 17710 | 16808 | 94,91% | 17317 [ 16557 | 95,61%
CATALUNA 58142 57179 56802 0,00% | 56540 57615 56015 101,87%| 54661 0,00% | 54221 0,00%
C.VALENCIANA [ 41329 40205 40294 0,00% | 39717 39744 38721 84,86% | 37090 0,00% | 36746 0,00%
EXTREMADURA | 13759 | 3167 | 23,02% | 13173 | 12591 | 95,58% | 12614 | 12116 | 96,05% | 12508 | 13640 [109,05%| 12342 | 12043 | 97,58% | 11786 | 12394 | 94,54% | 11288 | 11345 [100,50%| 10844 | 10580 | 97,57%
GALICIA 24558 23592 22501 21927 21633 21284 99,36% | 19683 0,00% | 18799 0,00%
MADRID 51607 | 28475 | 55,18% | 51041 50065 | 10978 | 21,93% | 49430 | 48920 | 98,97% | 50769 [ 50555 | 99,58% | 49626 | 48865 [100,63%| 47692 | 46853 | 98,24% | 47116 | 46437 | 98,56%
MURCIA 13979 | 17581 [125,77%| 13992 | 18664 |133,39%| 13869 | 15938 [114,92%[ 13790 | 13929 [101,01%| 13770 | 14455 [104,97%| 13350 | 13427 [100,58% 12494 | 13396 [107,22%| 12570 | 13443 |106,95%
NAVARRA 4935 4860 4816 4789 4549 4688 100,51%| 4650 0,00% | 4627 0,00%
PAIS VASCO 18159 17119 16456 | 16628 [101,05%| 16292 | 16588 [101,82%| 16341 [ 16689 |102,13%| 15878 101,86%| 15267 0,00% | 15345 0,00%
RIOJA (LA) 2466 2388 2320 2224 2165 2146 | 2049 [95,48% | 2172 2059 | 1962 |95,29%
CEUTA 1135 1059 994 1053 1083 1128 1008 1055 0,00%
MELILLA 1044 997 1015 1010 1150 1124 1051 1066 0,00%
TOTAL 418437] 49223 |11,76% |408024 | 31255 | 7,66% |401073| 63288 [15,78% |395652]|115769[29,26% [396670]|117173|29,54% [385718| 96166 |24,93% |369577[ 92421 |25,01% |363467| 90877 |25,00%
8 |3 £ 18 |8 £ (8 |3 s |8 |3 S |8 |3 £ |8 |3 s |8 |3 £ 18 |8 £
1 TwlB82| E |2w|B82| B |2w|R3| 2 [2w|B2| E |2 |85| B |2w|R2| B |2w|B2| E |2u|B2| B
8] EZ| = U i EZ| =0 i EZ| =0 i EZ|=U i EZ| =0 i EZ|=OU W EZ| =0 i EZ| =0 i
O S o O @ ‘S © © © o] g o o S = ) =) to] [ © o] ohC © (5] [ @ ] e © ©
2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < 3
1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003
ANDALUCIA 77278 78196 76632 78768 80579 81108 81865 86120 0,00%
ARAGON 9260 | 1871 |20,21% | 9387 [ 1774 | 18,90% | 9149 [ 1765 |19,29% | 9568 | 1931 [20,18% | 9921 | 1987 | 20,03% [ 10347 | 2199 |21,25% | 10363 | 2159 | 20,83% | 11000 | 10243 | 93,12%
ASTURIAS 6530 6516 6344 6547 6731 6849 6729 7107
BALEARES 7794 8176 8309 8348 9502 9858 10420 10654
CANARIAS 17055 17345 17392 18790 | 10335 | 55,00% | 18981 19262 19461 19266
CANTABRIA 3859 3899 3835 4021 4341 4280 4560 4873
CASTILLAY LEON | 17767 18091 17145 17328 17874 17579 18100 18607
CASTILLATLA MANCHA| 16746 | 16017 [ 95,65% | 16773 | 15895 [ 94,77% [ 16304 | 15378 | 94,32% | 16756 | 15787 | 94,22% | 16723 | 15807 | 94,52% | 16796 | 15652 | 93,19% | 17117 | 15927 | 93,05% | 18051 | 16775 | 92,93%
CATALURA 54858 56907 56831 59616 63807 65081 68546 73214
C.VALENCIANA | 36605 36824 36926 38794 40775 42290 44193 47322
EXTREMADURA | 10561 [ 10914 [103,34%| 10333 | 12420 [120,20%| 10070 | 9598 [ 95,31% | 10070 | 9675 | 96,08% | 10133 | 9750 | 96,22% | 9903 | 9480 | 95,73% | 9778 | 10840 [110,86%| 9962 | 9553 | 95,89%
GALICIA 18597 18683 18538 18784 19418 19361 19327 20423
MADRID 47493 | 47040 | 99,05% | 48722 | 49863 [102,34%| 48863 | 50375 [103,09% | 51981 | 53585 |103,09%| 56623 [ 58261 |102,89%| 59724 | 61548 [103,05%| 63156 | 65179 [103,20% | 67046 | 69031 [102,96%
MURCIA 12649 | 13505 |106,77%| 12979 | 12160 | 93,69% | 12790 13099 14195 14990 15489 16444
NAVARRA 4830 4967 4952 5122 5262 5710 5802 6180
PAIS VASCO 15985 16326 16113 16791 17316 17649 18134 19270
RIOJA (LA) 2100 | 1021 |91,48% | 2174 [ 2106 | 96,87% | 2204 | 2130 |96,64% | 2275 | 2189 [96,22% | 2346 | 2270 [ 96,76% | 2412 | 2322 | 96,27% | 2576 | 2532 | 98,29% | 2870 [ 2854 | 99,44%
CEUTA 963 1029 981 1020 996 981 1023 1015
MELILLA 1017 1034 1049 1036 1103 1133 1049 1107
TOTAL 361947] 91268 | 25,22% [368361| 94218 [25,58% [364427| 79246 [21,75% |379214 93502 | 24,66% |396626| 88075 |22,21% [405313] 91201 [22,50% |417688| 96637 |23,14% |440531[108456|24,62%
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ANEXO XI. HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)

TABLA 3. COBERTURA HSC PERIODO: 2004-2016 ‘

3 g = <] g = 3 g = 3 3 2 <} g = 3 g 2 3 g = <} g =
< c T <« ] 2 T <« = c T <« ) ig T < =) c T <« =} c T <« =) c T <« ] c T <« =
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O EZ| £ 0 5 EZ| £ 0 o EZ| =0 i EZ| =0 i EZ| =0 5 EZ| =0 s EZ| £ 0 ] EZ| S0 b=
] S R 3] T o © I=a) S o O I=a) 5 o o Ia) S R I=a) S o © =) S R o S G © =)

2 < S z < S |2 < S |2 = 8 2 < e Z = S 2 < S z = e

2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011
ANDALUCIA 89022 91807 95304 96062 100293 94616 92201 89552
ARAGON 11458 [ 11374 | 99,27% | 11628 | 11612 | 99,86% | 12280 | 11978 | 97,54% | 12859 | 12832 | 99,79% | 13675 | 13848 | 101,27% | 13062 | 13021 | 99,69% | 12940 | 12927 | 99,90% | 12610 | 12767 | 101,25%
ASTURIAS 7218 7482 7596 7833 8221 8210 7763 7782
BALEARES 10792 10925 11675 11917 12713 12044 11967 11265
CANARIAS 19207 20127 20668 19740 20672 18952 18305 17423
CANTABRIA 5060 5267 5229 5379 5886 5619 5575 5344
CASTILLAY LEON 18900 19425 19775 20077 21311 | 21041 | 98,73% | 20416 | 20182 | 98,85% | 20486 | 20202 | 98,61% | 19862 | 19584 | 98,60%
CASTILLATLA MANCHA| 18507 | 17293 | 93,44% | 19007 | 17850 | 93,91% | 20389 | 18893 | 92,66% | 20875 | 19739 | 94,56% | 23038 | 20956 | 90,96% [ 22322 | 20098 | 90,04% | 21998 | 19818 | 90,09% | 21364 | 19277 | 90,23%
CATALURA 76968 79766 82300 84037 89249 85204 84368 81247
C.VALENCIANA 48954 50628 52756 54478 57083 52389 51684 49446
EXTREMADURA 9899 | 9650 [ 97,48% 9993 [ 9612 | 96,19% | 10118 | 9806 | 96,92% | 9981 | 9857 | 98,76% | 10735 | 10318 | 96,12% | 10314 | 10269 [ 99,56% | 10128 | 10785 | 106,49% | 9938 | 10705 | 107,72%
GALICIA 20621 21097 21392 21752 23175 22537 22047 21594
MADRID 69027 | 71663 | 103,82% | 69367 | 71790 |103,49%| 71912 | 74497 |103,59%| 74837 | 77338 | 103,34% | 78792 | 82325 | 104,48% | 75957 | 78611 | 103,49% | 73878 | 77269 | 104,59% | 72023 | 75086 | 104,25%
MURCIA 16677 17330 18091 18602 19386 18571 18039 17408
NAVARRA 6293 6149 6551 6595 7029 6844 6778 6747
PAIS VASCO 19574 19698 20026 20594 21310 20905 21170 21155
RIOJA (LA) 2939 | 2934 | 99,83% 3038 | 3062 |100,79%| 3070 | 2845 | 92,67% | 3272 | 3099 | 94,71% 3518 | 3515 | 99,91% 3330 | 3399 |[102,07% | 3374 | 3423 | 101,45% | 3172 | 3196 | 100,76%
CEUTA 1061 1065 1409 1136 1165 1152 1192 1166
MELILLA 995 1012 1366 1112 1252 1273 1359 1455
TOTAL 453172]112914| 24,92% |464811|113926(24,51% |481907)|118019)24,49% |491138|122865| 25,02% [518503[{152003| 29,32% |493717]|145580| 29,49% |485252|144424| 29,76% [470553[140615| 29,88%

g |3 E |€ |8 E ¢ |3 £ | |38 g ¢ |3 g
< SwlRZ] 2 Gw|B2| B |8w|RE|l B2 |8w|RE| B fw|BZ| 2
o EZ| =0 i EZ| =0 i EZ| =0 i EZ|=0O o EZ| =0 i
O S z © o S o O o S o O o o o O 2] S o O o

2 | < 3 |2 |= 8 |2 |< S8 |2 |= 8 |2 |< 3

2012 2013 2014 2015 2016

ANDALUCIA 86375 81470 82195 80633 0,00% 79263 0,00%
ARAGON 11980 | 12073 | 100,78% | 11662 | 11749 |[100,75% 11602 | 11613 [100,09%| 11352 0,00% 10929 0,00%
ASTURIAS 7622 6671 6600 6455 0,00% 6347 0,00%
BALEARES 11002 10532 10673 10597 0,00% 10616 0,00%
CANARIAS 17201 15859 16398 16146 0,00% 16159 0,00%
CANTABRIA 5064 4831 4565 4375 0,00% 4244 0,00%
CASTILLAY LEON 19046 | 18854 | 98,99% | 17827 | 17522 | 98,29% | 17886 | 17523 | 97,97% | 17389 0,00% 16675 0,00%
CASTILLATLA MANCHA| 20382 | 18071 | 88,66% | 19068 | 16766 | 87,93% | 18392 | 15924 | 86,58% | 18214 0,00% 17792 0,00%
CATALURA 77438 71591 71589 70450 0,00% 68908 0,00%
C.VALENCIANA 47574 44185 44343 43450 0,00% 41997 0,00%
EXTREMADURA 9423 | 9388 [ 99,63% 8880 [ 9005 [101,41%| 9167 NC 8895 0,00% 8783 0,00%
GALICIA 21089 19727 19630 19427 0,00% 19062 0,00%
MADRID 69374 | 73028 | 105,27% | 65343 | 68124 |104,26%| 65505 | 68879 [105,15%| 64879 0,00% 63112 0,00%
MURCIA 16682 16105 16308 15976 0,00% 15528 0,00%

NAVARRA 6731 6075 6183 6007 0,00% 5894*
PAIS VASCO 20533 19116 19379 18849 0,00% 18247 0,00%
RIOJA (LA) 3188 | 3231 [ 101,35% | 2903 | 2952 |101,69%| 2834 | 2935 [103,56%| 2732 0,00% 2662 0,00%
CEUTA 1128 1086 1202 1096 0,00% 1060 0,00%
MELILLA 1516 1509 1625 1510 0,00% 1456 0,00%
TOTAL 453348134645 29,70% [424440(126118|29,71% |426076|116874|27,43% |418432|124246( 29,69% [402840(121099| 30,06%
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ANEXO XI. HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)
¢CUANDO SE REALIZA LA TOMA DE MUESTRA DE SANGRE DEL TALON?

TABLA 4. EDAD MEDIA (DDV) A LA TOMA DE MUESTRA. INTERVALO ENTRE FECHA NACIMIENTO Y FECHA DE LA TOMA DE MUESTRA (FN-FM)
POR CC. AA.: 1996-2016

CCAA Laboratorio Media | Media [ Media| Media| Media| Media| Media | Media| Media| Media| Media | Media | Media| Media| Media| Media| Media| P50 | P50 | P50 | P50
Milaga

ANDALUCIA Granada CERRADD
Sevilla HYM CERRADO
Sevilla HVR

ARAGON Zaragoza HMS 30 (30| 30|24 ]30]50]20]20]20
Zaragoza HCU 33 31 [ 32 |32 [32]32 |31 [32]29|26][28]26]22]30 CERRADO

ASTURIAS Oviedo

BALEARES Barcelona /Palma

CANARIAS La Laguna

CANTABRIA Santander

CASTILLA y LEON Valladolid 7,0 | 4,9 5,0 5,0 52 201241 24 20

CASTILLATLA MANCHA  |Talavera 5,0 NC 6,2 6,2 6,2 | 57 | 57 50 | 50 50 | 50 6,4 | 6,1 6,1 6,0 6,0 58 | 50 | 50 | 20 | 20

CATALUNA Barcelona

C.VALENCIANA Allcante CERRADO
Valencia

EXTREMADURA Badajoz NC | 60 |64 | 59| 85|78 |56 |69|70]| 70|73 |57]|68]|65]|56]54]|51]|60]|N]|20]|20

GALICIA Santiago

MADRID Madrid 36 [ 34 [ 34| 282932 |24 (23|23 23|22 |22[22]22|22]21]|22[20]21]21]20

MURCIA Murcia 7,0 6,7

NAVARRA Pamplona

PAIS VASCO Bilbao

LA RIOJA Zaragoza HCU/HMS | 3,6 | 34 | 32 | 3,1 | 3,1 [ 30 |29 | 3130|2923 22| 23] 24| NC| 26| 30]|20]20]20]|20

CEUTA Sevilla HVR

MELILLA Murcia

DONDE: DDV= DIAS DE VIDA; FN= FECHA DE NACIMIENTO; FM= FECHA A LA TOMA DE MUESTRA; NC= NO CONTESTA
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ANEXO XI. HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)

¢CUANTO TIEMPO TARDA EL TRANSPORTE DE LAS MUESTRA EN LLEGAR AL LABORATORIO (FM-FEL)?

TABLA 5. TIEMPO TRANSCURRIDO (EXPRESADO EN DIAS) DESDE LA TOMA DE MUESTRA HASTA SU ENTRADA EN LABORATORIO (FM-FEL),

POR CC. AA.: 1996-2016

CCAA Laboratorio Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media| Media|Media|Media|Media| P50 [ P50 [ P50 [ P50
Malaga

ANDALUCIA Grapada CERRADO
SevillaHVM CERRADO
SevillaHVR

ARAGON Zaragoza HMS NC NC NC NC NC 1,0 NC NC 1,9 1,0 2,0 1,0 1,0 1,0
Zaragoza HCU 1,3 |13 | 11 | 13| 12| 14| 14| 14| 15| 12| 13| 14| 12| 13| 13 CERRADO

ASTURIAS Oviedo

BALEARES Barcelona / Palma

CANARIAS La Laguna

CANTABRIA Santander

CASTILLA y LEON Valladolid 5,6 3,8 3,7 3,8 3,8 3,0 3,1 3,1 5,0

CASTILLA-LA MANCHA Talavera 57 NC 51 4,6 5,6 4,5 4,5 3,0 6,0 5,0 4,0 51 51 5,2 51 4,3 4,0 3,0 3,0 3,0 3,0

CATALUNA Barcelona

C.VALENCIANA Alicante CERRADO
Valencia

EXTREMADURA Badajoz 3,0 7,0 6,0 6,8 8,0 6,4 3,4 7,3 7,7 8,0 8,8 3,5 7,9 7,6 4,4 4,4 2,0 4,0 NC 1,0 1,0

GALICIA Santiago

MADRID Madrid 51 5,5 4,6 4,7 4,6 49 4,7 4,8 4,7 4,8 4,8 5,0 4,6 5,0 5,0 5,0 4,4 4,2 4,2 4,3 4,1

MURCIA Murcia 6,4 6,0

NAVARRA Pamplona

PAIS VASCO Bilbao

LA RIOJA Zaragoza HCU/HMS | 3,1 3,1 2,9 2,8 2,9 3,0 33 3,5 3,7 4,2 3,5 3,2 3,6 3,7 NC 4,0 4,0 4,0 3,0 3,0 3,0

CEUTA SevillaHVR

MELILLA Murcia

DONDE: FM= FECHA A LA TOMA DE MUESTRA; FEL= FECHA DE ENTRADA EN EL LABORATORIO; NC= NO CONTESTA
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ANEXO XI. HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)

¢CUANTO TARDA EL LABORATORIO DESDE QUE ENTRA LA MUESTRA, HASTA LA OBTENCION DEL RESULTADOS (FEL-FR)?

TABLA 6. TIEMPO TRANSCURRIDO (EXPRESADO EN DIAS) DESDE LA ENTRADA EN LABORATORIO HASTA LA OBTENCION DE RESULTADO (FM-FEL),
POR CC. AA. 1996-2016

CCAA Laboratorio Media | Media| Media | Media| Media| Media | Media | Media| Media| Media | Media | Media [ Media| Media| Media| Media| Media| P50 [ P50 [ P50 [ P50
ANDALUCIA Malaga
Granada
Sevilla HYM
Sevilla HVR
ARAGON Zaragoza HMS NC NC NC NC NC 2,0 NC NC NC 3,0 2,0 2,0 2,0 2,0
Zaragoza HCU 3,5 2,4 2,8 2,5 2,3 2,6 2,1 2,3 2,3 2,3 2,3 2,5 2,3 2,4 2,4
ASTURIAS Oviedo
BALEARES Barcelona / Palma
CANARIAS La Laguna
CANTABRIA Santander
CASTILLAy LEON Valladolid 10,6 7,8 7,4 6,9 7,1 7,0 7,7 7,7 7,0
CASTILLATLA MANCHA Talavera 2,7 NC 2,1 2,2 2,2 2,3 2,3 3,0 2,0 2,0 2,0 2,6 2,6 2,6 2,6 3,0 2,6 1,0 1,0 1,0 3,0
CATALUNA Barcelona
C.VALENCIANA Alicante
Valencia
EXTREMADURA Badajoz NC 2,0 9,8 3,5 5,0 2,0 4,6 3,5 | 4,5 6,0 | 4,0 2,7 4,5 4,3 4,0 4,0 3,0 2,0 NC 2,0 | 3,0
GALICIA Santiago
MADRID Madrid 1,4 1,4 1,5 1,5 1,5 1,4 1,4 1,5 1,4 1,4 1,5 1,5 1,5 1,5 1,5 1,4 1,4 1,0 1,4 1,5 1,5
MURCIA Murcia 3,0 3,0
NAVARRA Pamplona
PAIS VASCO Bilbao
LA RIOJA Zaragoza HCU/HMS | 3,5 2,4 2,6 2,6 3,4 2,6 2,5 3,3 3,2 3,1 3,1 2,8 3,1 3,0 NC NC 3,0 2,0 1,0 2,0 2,0
CEUTA Sevilla HVR
MELILLA Murcia

DONDE: FEL= FECHA DE ENTRADA EN EL LABORATORIO; FR= FECHA DE OBTENCION DEL RESULTADO; NC= NO CONTESTA
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ANEXO XI. HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)
¢CUANDO SE CONOCE EL RESULTADO DE LA PRUEBA? EDAD DEL RECIEN NACIDO

TABLA 7. EDAD MEDIA (DDV) A LA OBTENCION DEL RESULTADO (170HP) POR CC. AA.: 1996-2016 ‘

ANDALUCIA ARAGON

FN-FM FM-FEL FEL-FR: 170HP

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS COMPLEMENTARIA | ¢
20
15

10

1996
1997
1998
1999
2000
2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011
2012
2013
2014
2015
2016

ASTURIAS BALEARES

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS COMPLEMENTARIA NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
COMPLEMENTARIA

CANARIAS CANTABRIA
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS COMPLEMENTARIA NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
COMPLEMENTARIA
CASTILLA y LEON CASTILLA LA MANCHA
FN-FM  mFM-FEL = FEL-FR: 170HP FN-FM  mFM-FEL = FELFR: 170HP
25 25
20 20
15 15
10 10
s s
P ek 2 m 2 o N m B ERm e e o Nm 0
CATALUNA COMUNIDAD VALENCIANA
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS COMPLEMENTARIA NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
COMPLEMENTARIA
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ANEXO XI. HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)

TABLA 7. Cont. EDAD MEDIA (DDV) A LA OBTENCION DEL RESULTADO (170HP) POR CC. AA.: 1996-2016

25

20

1996
1997 N
1998 N

1999

2000 N
2001
2002
2003
2004 [N
2005
2006 I
2007 [
2008
2009
2010
2011
2012 —
2013

2014

EXTREMADURA

m FN-FM FM-FEL FEL-FR: 170HP

2015 BN
2016 W=

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

GALICIA

COMPLEMENTARIA

25

20

15

10

1996
1997
1998

1999 N

2000 N

MADRID (COMUNIDAD DE)

HFN-FM FM-FEL FEL-FR: 170HP

2001 W
2002 N
2003 W
2004 N
2005 W
2006 N
2007 N
2008 N
2009 BN
2010 N

2011 W

2012 I

2013 N

25

20

15

10

2014 N
2015 W
2016 N

1996 N
1997 ——

1998
1999
2000

o FN-FM

2001

MURCIA (REGION DE)

FM-FEL

2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009

FEL-FR: 170HP

2010
2011
2012
2013
2014
2015
2016

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS COMPLEMENTARIA

NAVARRA

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

PAIS VASCO

COMPLEMENTARIA
RIOJA (LA) VELILLA
o FN-FM FM-FEL FEL-FR: 170HP

» NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
. COMPLEMENTARIA
15
10
5
CANR NN NORARDR

=3 ~ a O - o o0 < [¥=3 ~ -] =2} (=T | o~ o < wy 0

DONDE DDV= DIAS DE VIDA DEL RECIEN NACIDO A LA OBTENCION DEL RESULTADO
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ANEXO XI. HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)

CASOS DETECTADOS: INICIO-1995

TABLA 8. TODOS LOS CASOS DETECTADOS EN EL PERIODO: INICIO- 1995

ANO RN Casos | SW | SV Sin Otros | Transitorio
Analizados Clasificar

Inicio-1992 391627 21 12 7 2 0 0

1993 94092 8 4 0 2 1 1

1994 92421 5 2 1 2 0 0

1995 92839 9 5 1 0 3

Inicio-1995 670979 43 23 9 6 1 4
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ANEXO XI. HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)
CASOS DETECTADOS: 1996-2016

‘ TABLA 9. TODOS LOS CASOS HSC DETECTADOS EN EL PERIODO 1996-2016 |

RN ANALIZADOS=2.415.931 TODOS LOS CASOS DETECTADOS =251

Laboratorio [ 1996]1997]1998]1999] 2000] 2001[2002[2003]2004]2005 [ 2006 [2007[2008[2009[2010]2011]2012[2013[2014[2015[2016 ] TOTAL Total
Mélaga 0

Granada 0 laNDALUCA 0
Sevilla HYM 0

Sevilla HVR 0

Zaragoza HMS 1 2 1 6 ARAGON 6
Zaragoza HCU 0

Oviedo 0 [ASTURIAS 0
Palma Mallorca 0 [BALEARES 0
La Laguna 0 [CANARIAS 0
Santander 0 [CANTABRIA 0
Valladolid 10 4 2 30 |CASTILLALEON 30
Talavera 1 2 1 3 3 4 6 4 2 4 39 |CASTILLALAMANCHA| 39
Barcelona 0 |CATALUNA 0
A||cant§ 0 C.VALENCIANA 0
Valencia 0

Badajoz 1 1 2 EXTREMADURA 2
Santiago 0 [GALICIA 0
Madrid 8 5 8 3 6 11 8 9 10 6 17 12 24 | 169 |MADRID 169
Murcia 3  |MURCIA 3
Pamplona 0 |NAVARRA 0
Bilbao 0 [PAISVASCO 0
Zaragoza HCU 1 2 |RIOJA 2
Sevilla HVR 0 [CEUTA 0
Murcia 0 [MELILLA 0
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ANEXO XI. HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)
CASOS HSC-SW DETECTADOS: 1996-2016

TABLA 10. CASOS DETECTADOS CON HSC-SW EN EL PERIODO 1996-2016

RN ANALIZADOS= 2.415.931

CASOS SW =82

Incidencia= 1: 29.462

Laboratorio qmm Total
Malaga 0

Granada CERRADO O__|ANDALUCIA 0

Sevilla HYM CERRADO 0

Sevilla HVR 0

Zaragoza HMS 2 1 1 4 |ARAGON 5

Zaragoza HCU 1 CERRADO 1

Oviedo 0 [ASTURIAS 0

Barcelona/Palma 0 |BALEARES 0

La Laguna 0 [CANARIAS 0

Santander 0 [CANTABRIA 0

Valladolid 1 4 5 |CASTILLA LEON 5
Talavera 2 1 2 1 1 1 1 1 B 13 |CASTILLALAMANCHA| 13
Barcelona 0 |CATALUNA 0

Alicante O IC.VALENCIANA 0

Valencia 0

Badajoz 0 |EXTREMADURA 0

Santiago 0 |[GALICIA 0

Madrid 1 3 = 5 2 6 2 2 4 0 1 4 4 4 5 3 3 3 2 1 55 |MADRID 55
Murcia 1 1 ENFERMEDAD RETIRADA EN 1998 DE LA CARTERA DE SERVICIOS DE LA REGION DE MURCIA 2 |MURCIA 2

Pamplona [ ] [ | ] 0 [NAVARRA 0

Bilbao ENFERMEDAD RETIRADA EN 1998 DE LA CARTERA DE SERVICIOS DEL PAIS VASCO o |[paisvasco 0

Zaragoza HCU/HMS 1 1 2 |RIOJA 2

Sevilla HVR 0 [CEUTA 0

Murcia 0 [MELILLA 0

lom Tz lelilslslelzlalalalalalslalslelalolalr s [5] w2

PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA 170HP

INCIDENCIA

INMUNOFLUORESCENCIA A TIEMPO RETARDADO

" RN ANALIZADOS 1996-2016

2.415.931

CASOS HSC-SW

82 1:29.462
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ANEXO XI. HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSC)
CASOS HSC-SV DETECTADOS: 1996-2016
‘ TABLA 11. CASOS DETECTADOS CON HSC- SV EN EL PERIODO 1996-2016 ‘

RN ANALIZADOS=2.415.931 CASOS HSC-SV=22 Incidencia= 1: 109.815

Mdlaga 0
Granada 0| ANDALUCIA 0
Sevilla HYM 0
Sevilla HVR 0
Zaragoza HMS 0 .

ARAGON 0
Zaragoza HCU 0
Oviedo 0 |ASTURIAS 0
Palma Mallorca 0 |BALEARES 0
La Laguna 0 [CANARIAS 0
Santander 0 |CANTABRIA 0
Valladolid 0 |CASTILLALEON 0
Talavera 1 3 1 1 1 1 1 1 10 |CASTILLALAMANCHA | 10
Barcelona 0 |CATALUNA 0
Alicante 0 C.VALENCIANA 0
Valencia 0
Badajoz 1 1 2 |EXTREMADURA 2
Santiago 0 |GALICIA 0
Madrid 0 1 2 1 1 1 1 2 9 |MADRID 9
Murcia 1 1 [MURCIA 1
Pamplona 0 |NAVARRA 0
Bilbao 0 |PAISVASCO 0
Zaragoza HCU 0 |RIOJA 0
Sevilla HVR 0 |CEUTA 0
Murcia 0 |MELILLA 0
o {1 lolalalalols o alsolalalai oz alololss [u] 2

PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA 170HP ‘ RN ANALIZADOS 1996-2016 CASOS HSC-SV INCIDENCIA
INMUNOFLUORESCENCIA A TIEMPO RETARDADO 2.415.931 22 1:109.815
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ANEXO XII: FIBROSIS QUISTICA (FQ)

ANEXO XII.
FIBROSIS QUISTICA (FQ)
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(FQ)

s

FIBROSIS QUISTICA
1999-2016

.

ANEXO XII

z

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS PARA FQ POR CC. AA. EN EL PERIODO
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(FQ)

s

FIBROSIS QUISTICA

ANEXO XII
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ANEXO XII: FIBROSIS QUISTICA (FQ)

TABLA 2. COBERTURA FQ PERIODO: 1999-2012
8 a s |8 3 = | 8 2 s |8 3 s |8 a s |8 3 s |8 a s
3 Sw |32 B |Sw |82 B |8w R3] P |Sw |82 B2 |8w R3] P |Suwl|B82| B |8w|R2| B
J EZ| =0 it EZ[E0 5 EZ|=0 i EZ|[E0 5 EZ|=0 it EZ[E0 i} EZ| =0 it
[} S g (&) ey ] g (&) o S g (&) o S g (&) o S g &) ey 5] g (&) o S g o )
2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S
1999 2000 2001 2002 2003 2004 2005
ANDALUCIA 78768 80579 81108 81865 86120 89022 91807
ARAGON 9568 9921 10347 10363 11000 11458 11628
ASTURIAS 6547 6731 6849 6729 7107 7218 7482
BALEARES 8848 | 1270 |14,35% | 9502 | 9423 | 99,17% | 9858 [ 9458 | 95,94% | 10420 | 10426 |100,06%| 10654 | 10258 | 96,28% | 10792 | 10378 | 96,16% | 10925 | 9677 | 88,58%
CANARIAS 18790 18981 19262 19461 19266 19207 20127
CANTABRIA 4021 4341 4280 4560 4873 5060 5267
CASTILLAYLEON | 17328 [ 17128 | 98,85% | 17874 | 17698 | 99,02% | 17579 | 17377 [ 98,85% | 18100 | 17844 | 98,59% | 18607 | 18395 | 98,86% | 18900 | 18715 | 99,02% | 19425 | 19049 | 98,06%
CASTILLATLA MANCHA| 16756 16723 16796 17117 18051 18507 19007
CATALURA 59616 | 19027 | 31,92% | 63807 | 65449 [102,57% [ 65081 | 65280 [100,31%| 68546 | 69031 [100,71%| 73214 | 73934 [100,98% | 76968 | 77135 |100,22%| 79766 | 83440 [104,61%
C.VALENCIANA | 38794 40775 42290 44193 47322 48954 50628
EXTREMADURA | 10070 10133 9903 | 1501 |15,16% | 9778 9962 9899 | 9650 | 97,48% | 9993 | 9612 | 96,19%
GALICIA 18784 19418 19361 19327 20423 | 19550 | 95,73% | 20621 | 20420 [ 99,03% | 21097 | 20982 | 99,45%
MADRID 51981 56623 59724 63156 67046 69027 69367
MURCIA 13099 14195 14990 15489 16444 16677 17330
NAVARRA 5122 5262 5710 5802 6180 6293 6149
PAIS VASCO 16791 17316 17649 18134 19270 19574 19698
RIOJA (LA) 2275 2346 2412 2576 2870 2939 3038
CEUTA 1020 996 981 1023 1015 1061 1065
MELILLA 1036 1103 1133 1049 1107 995 1012
TOTAL 379214] 37425 | 9,87% 396626 92570 | 23,34% [405313] 93616 | 23,10% |417688] 97301 | 23,30% [440531[122137] 27,72% |453172]|136298] 30,08% |464811|142760] 30,71%
8 2 s |8 |3 £ |8 2 S |8 |3 £ |8 g S |8 |3 g |8 2 g
b Sw |82 B [Sw B2 2 | 8wl 2 |8w|82| 2 |8w|RE| B |Swl3%2] 2 |8w|RE| 2
g EZ| L0 i EZ|=0 o EZ| L0 i EZ|Z0 o EZ|=0O 5 EZ|=0 i EZ|Z0 &
(] 5 g (@) ) ] g (&) o 5 g (&) o S g () o 5 g © ey S g (&) o 5 g © )
2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < 3
2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012
ANDALUCIA 95304 96062 100293 94616 92201 89552 | 56750 | 63,37% | 86375 | 40450 [ 46,83%
ARAGON 12280 | 2058 | 16,76% | 12859 | 3012 | 23,42% | 13675 | 10679 | 78,09% | 13062 | 13021 | 99,69% | 12940 | 12927 | 99,90% | 12610 [ 12767 [101,25%| 11980 | 12073 |100,78%
ASTURIAS 7596 7833 8221 8210 7763 7782 7622
BALEARES 11675 | 11547 | 98,90% | 11917 | 11852 | 99,45% | 12713 | 12665 | 99,62% | 12044 | 11922 | 98,99% | 11967 | 11868 | 99,17% | 11265 | 11204 | 99,46% | 11002 | 10964 | 99,65%
CANARIAS 20668 19740 20672 18952 | 19169 |101,14%| 18305 | 18448 [100,78%| 17423 [ 17832 [102,35% | 17201 | 17892 |104,02%
CANTABRIA 5229 5379 5886 5619 5575 5344 5064 | 4931 |97,37%
CASTILLAY LEON | 19775 [ 19445 | 98,33% | 20077 | 19887 | 99,05% | 21311 | 21041 [ 98,73% | 20416 | 20182 | 98,85% | 20486 | 20202 | 98,61% | 19862 | 19584 | 98,60% | 19046 | 18854 | 98,99%
CASTILLATLA MANCHA[ 20389 20875 23038 22322 21998 21364 20382
CATALURA 82300 | 82438 |100,17%| 84037 | 85837 [102,14% | 89249 | 90178 [101,04%| 85204 | 85933 [100,86% | 84368 | 84956 [100,70%| 81247 | 82344 |101,35%| 77438 | 78034 [100,77%
C.VALENCIANA [ 52756 54478 57083 52389 51684 49446 47574 | 40646 | 85,44%
EXTREMADURA | 10118 | 9806 | 96,92% | 9981 | 9857 [ 98,76% | 10735 | 10318 | 96,12% | 10314 | 10269 | 99,56% | 10128 | 10785 |106,49%| 9938 | 10705 [107,72%| 9423 | 9388 [ 99,63%
GALICIA 21392 | 21270 | 99,43% | 21752 | 21646 | 99,51% [ 23175 | 23106 | 99,70% | 22537 | 22523 | 99,94% | 22047 | 22031 [ 99,93% | 21594 | 21588 | 99,97% | 21089 | 21071 [ 99,91%
MADRID 71912 74837 78792 75957 | 38194 73878 | 77269 |104,59%| 72023 | 75876 [105,35% 69374 [ 73028 [105,27%
MURCIA 18091 18602 | 15522 [ 83,44% | 19386 | 19487 |100,52%| 18571 | 18485 | 99,54% | 18039 | 17830 | 98,84% | 17408 | 17390 | 99,90% | 16682 | 16594 | 99,47%
NAVARRA 6551 6595 7029 6844 6778 6747 6731
PAIS VASCO 20026 20594 21310 20905 21170 | 18101 | 85,50% | 21155 | 21638 [102,28%| 20533 | 21044 [102,49%
RIOJA (LA) 3070 | 2279 | 74,23% | 3272 | 3099 | 94,71% | 3518 | 3515 | 99,91% | 3330 | 3399 [102,07%| 3374 | 3423 [101,45%| 3172 | 3196 |100,76%| 3188 | 3231 [101,35%
CEUTA 1409 1136 1165 1152 1192 1166 1128
MELILLA 1366 1112 1252 | 1336 [106,71%| 1273 | 1325 |104,08%| 1359 | 1383 [101,77%| 1455 | 1379 | 94,78% | 1516 | 1340 | 88,39%
TOTAL 481907148843 30,89% [491138[170712] 34,76% |518503|192325| 37,09% [493717[244422 49,51% [485252(299223| 61,66% |470553|352253| 74,86% [453348[369540] 81,51%
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ANEXO XII: FIBROSIS QUISTICA (FQ)

TABLA 3. COBERTURA FQ PERIODO: 2013-2016 ‘

3 2 = | 8 2 = |8 2 = | 8 3 =

= Suw| B2l B |8w|R2| B |sw |82 B |sw|R2| 2

O EZ| &0 i EZ| 50 o EZ| =20 i EZ| 50 =

(] S g (@] e} S g @] foa) S g (@] m T g (@) m

s |z | &2 |= | 8|2 |= |8 |8 |=]¢8

2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA 81470 | 83274 [102,21%| 82195 | 84140 |1102,37% | 80633 | 82013 (101,71%| 79263 | 79361 [100,12%
ARAGON 11662 | 11749 [100,75%| 11602 | 11613 [100,09% | 11352 | 11298 | 99,52% | 10929 | 10932 [100,03%
ASTURIAS 6671 6600 6455 6347 6436 |101,40%
BALEARES 10532 | 10480 | 99,51% | 10673 | 10615 | 99,46% | 10597 | 10531 | 99,38% | 10616 | 10514 | 99,04%
CANARIAS 15859 | 15941 [100,52%| 16398 | 16496 |100,60% | 16146 | 16921 |104,80%| 16159 | 16178 [100,12%
CANTABRIA 4831 4680 | 96,87% | 4565 4470 | 97,92% | 4375 4306 | 98,42% | 4244 4217 | 99,36%
CASTILLAY LEON 17827 | 17522 | 98,29% | 17886 | 17523 | 97,97% | 17389 | 17146 | 98,60% | 16675 | 16348 | 98,04%
CASTILLATLA MANCHA| 19068 18392 18214 | 15680 | 86,09% | 17792 | 15335 | 86,19%
CATALUNA 71591 | 72794 1101,68% | 71589 | 71887 [100,42% | 70450 | 71136 |100,97%| 68908 | 69361 |100,66%
C.VALENCIANA 44185 | 44363 [100,40% | 44343 | 44888 |1101,23% | 43450 | 43495 (100,10%| 41997 | 42193 [100,47%
EXTREMADURA 8880 9005 |101,41%| 9167 NC 8895 8933 |100,43%| 8783 8696 | 99,01%
GALICIA 19727 | 19713 [ 99,93% | 19630 | 19613 | 99,91% | 19427 | 19383 | 99,77% | 19062 | 19025 | 99,81%
MADRID 65343 | 68124 |104,26%| 65505 | 68879 [105,15% | 64879 | 68380 [105,40%| 63112 | 67073 |106,28%
MURCIA 16105 | 15946 | 99,01% | 16308 | 16240 | 99,58% | 15976 | 16257 |101,76%| 15528 | 16075 [103,52%
NAVARRA 6075 6183 6007 NC 5894*

PAIS VASCO 19116 | 19489 [101,95%| 19379 | 19749 [101,91% | 18849 | 19210 |101,92%| 18247 | 18563 [101,73%
RIOJA (LA) 2903 2952 1101,69%| 2834 2935 [103,56% | 2732 2809 1102,82%| 2662 2715 [101,99%
CEUTA 1086 1202 1096 0,00% 1060 1128 [106,42%
MELILLA 1509 1410 | 93,44% | 1625 1562 | 96,12% | 1510 1456 | 96,42% | 1456 1005 [ 69,02%
TOTAL 4244401397442 93,64% |426076|390610( 91,68% (4184321408954 97,73% [402840|405155(100,57%
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ANEXO XII: FIBROSIS QUISTICA (FQ)

¢CUANDO SE REALIZA LA TOMA DE SANGRE DEL TALON?

TABLA 4. EDAD MEDIA (DDV) A LA TOMA DE MUESTRA. INTERVALO ENTRE FECHA NACIMIENTO Y FECHA DE LA TOMA DE MUESTRA (FN-FM)
POR CC. AA.: 1999-2016

1999 |2000/2001(2002 (2003|2004 |2005|2006|2007|2008|2009|2010(2011|2012|2013(2014 (2015|2016

CCAA Laboratorio Media| Media| Media| Media| Media| Media| Media| Media| Media| Media| Media | Media| Media| Media| P50 | P50 | P50 | P50

Malaga 20 | 30|30 |30 30] 30
ANDALUCIA -

Sevilla HVR NC 4,0 4,0 3,0 3,0 3,0

Zaragoza HMS 3,0 3,0 NC 2,4 3,0 5,0 2,0 2,0 2,0
ARAGON

Zaragoza HCU 2,8 2,6 2,2 3,0 CERRADO
ASTURIAS Oviedo 2,0
BALEARES Barcelona / Palma | 5,5 5,4 4,9 4,3 4,1 4,2 2,7 4,6 4,0 2,9 5,2 5,0 2,8 2,2 2,0 2,0 2,2 2,1
CANARIAS La Laguna 5,2 5,2 5,0 5,4 4,0 4,0 3,0 1.0
CANTABRIA Santander 2,6 2,0 2,0 4,0 2,0
CASTILLA y LEON Valladolid 5,4 4,0 4,0 5,5 4,0 4,0 4,0 4,0 4,0 7,0 4,9 5,0 5,0 5,2 2,0 2,4 2,4 2,0
CASTILLATLA MANCHA |Talavera 2,0 2,0
CATALUNA Barcelona 3,5 3,3 3,2 3,2 3,1 2,9 2,9 2,9 2,8 2,7 2,8 2,8 2,7 2,7 2,2 2,2 2,1 2,4

Alicante 3,4 | 3,0 3,0 CERRADO
C.VALENCIANA -

Valencia 2,4 2,0 2,0 2,0 2,0
EXTREMADURA Badajoz 7,8 NC 6,9 7,0 7,0 7,3 5,7 6,8 6,5 5,6 5,4 5,1 6,0 NC 2,0 2,0
GALICIA Santiago 4,5 4,8 4,7 4,2 4,0 3,9 3,8 3,7 3,7 3,6 3,0 3,4 3,3 3,0
MADRID Madrid 2,2 2,2 2,1 2,2 2,0 2,1 2,1 2,0
MURCIA Murcia 3,0 3,0 3,0 3,0 4,3 4,4 3,0 3,0 2,0 2,0
NAVARRA Pamplona
PAIS VASCO Bilbao 20 [ 20 | 2,0 | 20 | 2,0 2,0 | 2,0
LA RIOJA Zaragoza HCU/HMS 2,3 2,2 2,3 2,4 NC 2,6 3,0 2,0 2,0 2,0 2,0
CEUTA Sevilla HVR 4,0
MELILLA Murcia 2,0 2,0 2,0 2,0 4,0 4,0

DONDE: DDV= DIAS DE VIDA; FN= FECHA DE NACIMIENTO; FM= FECHA A LA TOMA DE MUESTRA; NC= NO CONTESTA
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ANEXO XII: FIBROSIS QUISTICA (FQ)

¢CUANTO TIEMPO TARDA EL TRANSPORTE DE LAS MUESTRAS AL LABORATORIO (FM-FEL)?

TABLA 5. TIEMPO TRANSCURRIDO (EXPRESADO EN DIAS) DESDE LA TOMA DE MUESTRA HASTA SU ENTRADA EN LABORATORIO (FM-FEL), POR CC. AA. 1999-
2016

1999 (200020012002 |2003 2004|2005 (2006|2007 (2008 |2009|2010|2011|2012|2013|2014(2015(2016

CCAA Laboratorio Media | Media| Media| Media | Media| Media | Media| Media| Media | Media | Media | Media| Media| Media| P50 | P50 [ P50 | P50
ANDALUCIA Mé!aga 2,6 2,4 | 25 4,0 | 40 | 40 | 4,0 4,0 | 4,0
Sevilla HVR 4,3 4,0 5,9 NC 4,0 3,0 3,0 3,0 3,0
ARAGON Zaragoza HMS 4,5 5,0 2,0 1,0 NC NC 1,9 1,0 2,0 1,0 1,0 1,0
Zaragoza HCU 3,8 4,0 3,8 1,3 1,4 1,2 1,3 NC CERRADO
ASTURIAS Oviedo NC 1,0
BALEARES Barcelona / Palma | 1,3 1,2 1,4 5,0 5,2 6,6 6,7 | 67 6,2 5,6 51 5,0 4,3 4,0 3,0 2,5 1,0 1,1
CANARIAS La Laguna 6,5 5,2 4,0 6,5 6,5 6,2 5,9 6,0 6,0 4,0 2,0
CANTABRIA Santander 4,6 4,2 4,8 2,2 2,0 2,0 2,0 4,0
CASTILLA y LEON Valladolid 5,3 5,0 5,5 4,0 4,0 4,0 5,0 6,0 6,0 5,6 3,8 3,7 3,8 3,8 3,0 3,1 3,1 5,0
CASTILLATLA MANCHA |Talavera 30 | 3,0 | 3,0 3,0 | 3,0
CATALUNA Barcelona 58 | 50 |40 |61 |62 |65 1| 97|65 ]| 64| 52]|654]|57]|55]| 541|401 47| 40] 35
Alicante 46 | 56 | 45 2,4 | 20 | 2,0 | CERRADO
C.VALENCIANA -
Valencia 68 | 68 | 7,5 45 | 3,0 | 20 2,0 | 3,0
EXTREMADURA Badajoz 5,5 4,8 4,1 7,3 7,7 8,0 8,8 3,5 7,9 7,6 4,4 4,4 2,0 4,0 NC 1,0 1,0
GALICIA Santiago 4,7 4,9 5,0 4,6 5,3 51 5,0 4,7 4,6 4,4 4,3 4,1 4,1 4,0 NC 3,5 3,0
MADRID Madrid 6,8 8,0 6,4 5,0 5,0 5,0 4,4 4,2 4,2 4,3 4,1
MURCIA Murcia 5,0 5,0 5,0 2,0 2,0 2,0 3,0 6,3 6,0 5,0 5,0 3,0 3,0
NAVARRA Pamplona 4,7 | 46 | 4,9
PAIS VASCO Bilbao 65 | 62 | 6,0 20 | 20| 20|20 |20 | 20| 1,0
LA RIOJA Zaragoza HCU/HMS 2,5 2,0 NC 3,5 3,2 3,6 3,7 NC 4,0 4,0 4,0 3,0 3,0 3,0
CEUTA Sevilla HVR 20 | 2,0 | 2,0 5,0
MELILLA Murcia 2,8 2,9 3,0 6,0 6,0 6,0 7,0 8,0 8,0 8,0

DONDE: FM= FECHA A LA TOMA DE MUESTRA; FEL= FECHA DE ENTRADA EN EL LABORATORIO; NC= NO CONTESTA
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ANEXO XII: FIBROSIS QUISTICA (FQ)

¢CUANTO TARDA EL LABORATORIO DESDE QUE ENTRA LA MUESTRA, HASTA LA OBTENCION DEL RESULTADOS (FEL-FR)?

TABLA 6. TIEMPO TRANSCURRIDO (EXPRESADO EN DIAS) DESDE LA ENTRADA EN LABORATORIO HASTA LA OBTENCION DE RESULTADO (FM-FEL), POR CC. AA.

1999-2016
1999 [ 2000|2001 {2002 [ 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 [ 2011|2012 [ 2013|2014 [ 2015|2016

CCAA Laboratorio Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media| P50 | P50 | P50 | P50

Malaga NC | 40 | 40 {120 40 | 3,0
ANDALUCIA .

Sevilla HVR | | | 60 | 30 10| 10| 10 10
ARAGON Zaragoza HMS y . y 20 | nc | Ne | ne 3020 20 20] 20

Zaragoza HCU D D D 2,3 2,5 2,3 2,4 CERRADO
ASTURIAS Oviedo | | | 1,0
BALEARES Barcelona /Palma | C C c |00 88 11,8152 1,4 | 14| 14| 14| 10] 13| 14| nNc]|20] N 20
CANARIAS La Laguna A A A 3,4 3,8 4,8 4,0 | 3,0 3,0 2,0 1,0
CANTABRIA Santander D D D 30|20 | 10| 20| 10
CASTILLA y LEON Valladolid 0 0 O 60| 40|40 4050|5016 N ]| 7469|7170 N ]| 77]70
CASTILLATLA MANCHA |Talavera ROpRODR 1,0 | 3,0
CATALURA Barcelona \ \ v 00| 88 [118]152 |57 | 46 | 33| 22029 |17 | 18|18 | NC | 11|37

Alicante 35 | 40 | 40 | CERRADO
C.VALENCIANA . 0 o 0

Valencia 35 | 40 | 40 | 40 | 50
EXTREMADURA Badajoz R R R | 60| 3545 |60 4027454340/ 40]|30]|20]nN | 20]30
GALICIA Santiago E E E 10120 1202010 210| 20|20 20| 20]20]210] 10] nC
MADRID Madrid C C C 15 15| 14|15 )10 14| 17] 16
MURCIA Murcia 0 0 0 20 20| 20| 20 100 20|20 10| 10] 70
NAVARRA Pamplona G G G
PAIS VASCO Bilbao ' ! ' 10| 10| 10|10 |10/ 10] 10
LA RIOJA ZaragozaHcumms | 2 | P | P 31 | 25 |31 ] 28 | Nc| Ne[30] 20 10] 20/ 20
CEUTA Sevilla HVR 0 ° 0 1,0
MELILLA Murcia 20 | 20| 20 | 20 1,0 | 1,0 | 15,0

DONDE: FEL= FECHA DE ENTRADA EN EL LABORATORIO; FR= FECHA DE OBTENCION DEL RESULTADO; NC= NO CONTESTA
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CASOS COMUNICADOS

ANEXO XII: FIBROSIS QUISTICA (FQ)

TABLA 8. TODOS LOS CASOS COMUNICADOS EN EL PERIODO: 1999-2016

RN ANALIZADOS= 4.160.072

TOTAL CASOS COMUNICADOS= 832

Laboratorio 1999 (2000 (2001 (2002 (2003|2004 | 2005|2006 |2007|2008|2009|2010|2011|2012|2013 (2014 | 2015 | 2016

Mélaga 1 6 7 4 2 20 [ANDALUCIA 60
Sevilla HVR 4 5 10 8 8 5 40

Zaragoza HMS 1 5 10 24 8 18 2 16 |84

Zaragoza HCU 2 2 CERRADO 4 |ARAGON 88
Oviedo 2 2 |ASTURIAS 2
Barcelona/Palma 2 6 7 4 13 11 3 1 3 4 1 2 2 1 60 [BALEARES 60
La Laguna 4 1 3 3 4 1 4 24 [CANARIAS 24
Santander 2 2 1 5 |CANTABRIA 5
Valladolid 4 2 4 5 3 4 7 2 6 4 5 3 1 5 5 60 [CASTILLA LEON 60
Talavera 8 4 7 |CASTILLA LA MANCHA 7
Barcelona 6 24 33 26 30 38 30 12 12 11 8 5 10 2 7 17 12 8 |291|CATALUNA 291
Alicante 1 4 2 CERRADO 7

Valencia 39 4 6 49 |C.VALENCIANA 56
Badajoz 0 [EXTREMADURA 0
Santiago 1 2 2 4 7 4 5 1 1 1 2 2 37 |GALICIA 37
Madrid 14 10 11 16 9 10 | 85 [MADRID 85
Murcia 6 4 2 6 6 2 3 35 IMURCIA 35
Pamplona 0 |NAVARRA 0
Bilbao 1 5 4 3 3 16 [PAIS VASCO 16
Zaragoza HCU 1 1 2 5 |RIOJA 5
Sevilla HVR 1 |CEUTA 1
Murcia 0 |MELILLA 0
TOTAL 10 28 43 38 34 48 39 32 34 34 29 42 54 97 69 80 58 63 (832 832
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CASOS FQ DETECTADOS

ANEXO XII: FIBROSIS QUISTICA (FQ)

TABLA 9. CASOS DETECTADOS FQ EN EL PERIODO: 1999-2016

RN ANALIZADOS= 4.160.072

CASOS FQ: 2mut+TS(+); Imut+TS(+);0MUT+ts(+)= 526

Incidencia= 1:7.909

Laboratorio 1999 | 2000 | 2001 | 2002 | 2003 [ 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 (2012 (2013 (2014 | 2015 | 2016
Mélaga 1 6 7 4 2 20 .

ANDALUCIA 59
Sevilla HVR 4 5 10 8 7 5 39
Zaragoza HMS 1 3 6 7 5 2 24 ARAGON )%
Zaragoza HCU 2 2 4
Oviedo 1 1 |ASTURIAS 1
Barcelona/Palma 3 4 1 2 3 1 3 4 1 2 1 27 |BALEARES 27
La Laguna 4 4 1 3 3 4 1 3 23 |CANARIAS 23
Santander 2 2 4 |CANTABRIA 4
Valladolid 4 1 2 5 1 4 6 1 6 4 4 3 1 3 5 50 |CASTILLA LEON 50
Talavera 3 4 7 |CASTILLA LA MANCHA 7
Barcelona 3 14 10 8 14 9 10 12 12 10 5 10 2 7 17 11 8 |162|CATALUNA 162
Alicante 2 4 2 CERRADO 8

C.VALENCIANA 19
Valencia 4 3 4 11
Badajoz 0 [EXTREMADURA 0
Santiago 2 1 4 1 1 1 10 [GALICIA 10
Madrid 7 12 10 11 16 7 8 10 | 81 |MADRID 81
Murcia 5 4 1 2 6 6 5 2 3 34 IMURCIA 34
Pamplona 0 [NAVARRA 0
Bilbao 1 5 4 3 1 3 17 |PAIS VASCO 17
Zaragoza HCU 1 1 1 1 RIOJA 4
Sevilla HVR CEUTA
Murcia MELILLA 0
TOTAL 7 15 15 17 15 16 17 20 26 18 18 32 43 45 66 64 51 41 |526 526

PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA TIR RN ANALIZADOS 1999-2016 CASOS FQ INCIDENCIA
INMUNOFLUORESCENCIA A TIEMPO RETARDADO 4.160.072 526 1: 7.909
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CASOS DETECTADOS CON 1 MUTACION

ANEXO XII: FIBROSIS QUISTICA (FQ)

TABLA 10. TODOS LOS CASOS DETECTADOS CON 1 MUT EN EL PERIODO: 1999-2016

RN ANALIZADOS= 4.160.072

CASOS COMUNICADOS CON 1mut + TS(?) = 244

Laboratorio 1999 | 2000 | 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016
Milaga 0 )
Sevilla HVR 0 ANDALUCIA 0
Zaragoza HMS 2 2 8 18 1 13 16 60 i
Zaragoza HCU 0 ARAGON 60
Oviedo 1 1 |ASTURIAS 1
Barcelona/Palma 2 3 3 3 11 11 33 [BALEARES 33
La Laguna 0 |CANARIAS 0
Santander 0 |CANTABRIA 0
Valladolid 1 2 2 1 1 1 8 |CASTILLA LEON 8
Talavera 0 |CASTILLA-LA MANCHA [ O
Barcelona 3 10 23 18 16 29 19 1 18 1 138 |CATALUNA 138
Alicante 0 C.VALENCIANA 1
Valencia 1 1
Badajoz 0 |EXTREMADURA 0
Santiago 1 1 |[GALICIA 1
Madrid 0 |MADRID 0
Murcia 1 1 |MURCIA 1
Pamplona 0 [NAVARRA 0
Bilbao 0 |PAIS VASCO 0
Zaragoza HCU 1 1 [RIOJA 1
Sevilla HVR 0 |CEUTA 0
Murcia 0 |MELILLA 0
TOTAL 3 13 28 21 18 32 20 12 1 12 2 4 8 36 1 13 2 18 | 244 244
Donde TS?: No se dispone del resultado del test del sudor o no contesta
PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA TIR RN ANALIZADOS 1999-2016 CASOS DETECTADOS CON 1 MUTACION INCIDENCIA
INMUNOFLUORESCENCIA A TIEMPO RETARDADO 4.160.072 244 1:17.050
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ANEXO XII: FIBROSIS QUISTICA (FQ)

TABLA 11. RELACION DE MUTACIONES ENCONTRADAS

FQ (2 Mut, 1 Mut y TS+)

PORTADORES (1 Mut y TS-)

2 FRECUENCIA . FRECUENCIA
MUTACION ALELO 1 | ALELO 2 ALELICA MUTACION ALELO 1 | ALELO 2 ALELICA
F508del 371 148 519 |65,37% F508del 149 0 149 130,41%
G542X 28 42 70 8,82% R117H 17 0 17 3,47%
L206W 2 18 20 2,52% G542X 15 0 15 3,06%
N1303K 9 11 20 2,52% D1152H 11 0 11 2,24%
R334W 8 12 20 2,52% 1507del 6 0 6 1,22%
R117H 6 7 13 1,64% R334W 6 0 6 1,22%
1507del 5 4 9 1,13% 711+1G>T 5 0 5 1,02%
R553X 3 6 9 1,13% 2183AA>G 3 0 3 0,61%
R75Q 1 8 9 1,13% 1609delCA 2 0 2 0,41%
2789+5G>A 4 4 8 1,01% 1811+1,6 KbA>G 2 0 2 0,41%
711+1G>T 2 5 7 0,88% 2789+5G->A 2 0 2 0,41%
1811+1,6kbA>G 3 3 6 0,76% 3120+1G>A 2 0 2 0,41%
D1152H 2 4 6 0,76% N1303K 2 0 2 0,41%
R1162X 1 5 6 0,76% S549R 2 0 2 0,41%
1078delT 1 4 5 0,63% W1282X 2 0 2 0,41%
R347P 1 4 5 0,63% 1078delT 1 0 1 0,20%
2183AA>G 1 3 4 0,50% 11481 1 0 1 0,20%
621+1G>T 3 1 4 0,50% 1898+1G>A 1 0 1 0,20%
R1066C 3 1 4 0,50% 2184delA 1 0 1 0,20%
S549R 2 2 4 0,50% 3849+10kbC-T 1 0 1 0,20%
1521_1523delCTT 2 1 3 0,38% 394delTT 1 0 1 0,20%
3120+1G>A 1 2 3 0,38% 621+1G>T 1 0 1 0,20%
c.1521_1523delCTT 3 0 3 0,38% G85E 1 0 1 0,20%
R347H 1 2 3 0,38% 1148T 1 0 1 0,20%
1609delCA 1 1 2 0,25% L119V 1 0 1 0,20%
1624G>T 1 1 2 0,25% L206W 1 0 1 0,20%
2657+5 G>A 1 1 2 0,25% N1282X 1 0 1 0,20%
711+5G>A 2 0 2 0,25% Q890X 1 0 1 0,20%
€.3454G>C 2 0 2 0,25% R1162X 1 0 1 0,20%
c.489+1G>T 2 0 2 0,25% R347H 1 0 1 0,20%
G970D+G1298A 1 1 2 0,25% R347P 1 0 1 0,20%
S977F 1 1 2 0,25% R553X 1 0 1 0,20%
W1282X 2 0 2 0,25% V562117b 1 0 1 0,20%
1820_1903del 1 0 1 0,13% Y1092X 1 0 1 0,20%
2184 del A 1 0 1 0,13%
579+1G 1 0 1 0,13%
712-1G>T 1 0 1 0,13%
€.1624G>T 1 0 1 0,13%
€.3154T>G 1 0 1 0,13%

F1074L 1 0 1 0,13%
G1069R 1 0 1 0,13%
G58E 1 0 1 0,13%
L227R 1 0 1 0,13%
R3479 1 0 1 0,13%
Y913C 1 0 1 0,13%
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ANEXO XII: FIBROSIS QUISTICA (FQ)

CASOS DETECTADOS CON 2 MUTACIONES Y TEST DEL SUDOR (-)

TABLA 12. TODOS LOS CASOS DETECTADOS CON 2 MUT+ TS (-) EN EL PERIODO: 1999-2016 ‘

RN ANALIZADOS=4.160.072 CASOS DETECTADOS CON 2muty TS(-)=10

Laboratorio 1999 (2000|2001 (2002|2003 (2004 |2005(2006|2007(2008|2009(2010|2011(2012|2013(2014|2015(2016
Milaga 0 .
Sevilla HVR 1 1 ANDALUCIA !
Zaragoza HMS 2 2 .

ARAGON 2
Zaragoza HCU 0
Oviedo 0 |ASTURIAS 0
Barcelona/Palma 0 [BALEARES 0
La Laguna 1 1 |CANARIAS 1
Santander 0 |CANTABRIA 0
Valladolid 2 2 |CASTILLA LEON 2
Talavera 0 |CASTILLA LA MANCHA | O
Barcelona 0 |CATALUNA 0
Alicante 0

C.VALENCIANA 2
Valencia 1 1 2
Badajoz 0 |EXTREMADURA 0
Santiago 0 |GALICIA 0
Madrid 1 1 2 |MADRID 2
Murcia 0 |MURCIA 0
Pamplona 0 |[NAVARRA 0
Bilbao 0 |PAIS VASCO 0
Zaragoza HCU 0 [RIOJA 0
Sevilla HVR 0 |CEUTA 0
Murcia 0 |MELILLA 0
TOTAL 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 2 0 2 2 3 1 10 10

PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA TIR RN ANALIZADOS 1999-2016 CASQOS DETECTADQOS CON 2 MUTACIONES Y TS(-) INCIDENCIA
INMUNOFLUORESCENCIA A TIEMPO RETARDADO 4.160.072 10 1:416.072
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ANEXO XII: FIBROSIS QUISTICA (FQ)

TABLA 13. RELACION DE MUTACIONES EN CASOS CON 2 MUT+ TS (-)
PERIODO: 1999-2016
CASOS CON 2 Muty TS (-)

Mutacion ALELO 1|ALELO 2|FRECUENCIA ALELICA
F508del 4 4 25,00%
R117H 3 3 18,75%
F1052V 1 1 6,25%
R334W 1 1 6,25%
G542X 1 1 6,25%
c.617T>G 1 1 6,25%
41092C 1 1 6,25%
D1152H 1 1 6,25%
1521 1523delCTT 1 1 6,25%
Y1014C 1 1 6,25%
M1303K 1 1 6,25%
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ANEXO XII: FIBROSIS QUISTICA (FQ)

| TABLA 14. TODOS LOS CASOS DETECTADOS CON 2 Mut+ TS (-) EN EL PERIODO: 1999-2016 ‘

RN ANALIZADOS= 4.160.072 CASOS SIN CLASIFICAR =52

Laboratorio 19992000 [ 2001 [ 2002 [ 2003 [ 2004 [ 2005 [ 2006 [ 2007 [ 2008 [ 2009 [ 20102011 (2012 | 2013 [ 2014 [ 2015 | 2016

Milaga 0 |ANDALUCIA 0
Sevilla HVR 0

Zaragoza HMS 0 |[ARAGON 0
Zaragoza HCU 0

Oviedo 0 |ASTURIAS 0
Barcelona/Palma 0 |[BALEARES 0
La Laguna 0 [CANARIAS 0
Santander 0 |[CANTABRIA 0
Valladolid 0 |CASTILLA LEON 0
Talavera 0 [CASTILLA LA MANCHA 0
Barcelona 1 8 9 |CATALUNA 9
Alicante CERRADO | 0

Valencia 16 16 [C.VALENCIANA 16
Badajoz 0 |EXTREMADURA 0
Santiago 1 1 4 3 1 1 2 2 |27|GALICIA 27
Madrid 0 |MADRID 0
Murcia 0 [MURCIA 0
Pamplona 0 [NAVARRA 0
Bilbao 0 |PAIS VASCO 0
Zaragoza HCU 0 [RIOJA 0
Sevilla HVR 0 |CEUTA 0
Murcia 0 (MELILLA 0
TOTAL 0 0 0 0 1 0 2 0 4 | 11 1 | 16 0 1 2 2 |52 52
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ANEXO XIIl: ANEMIA FALCIFORME (AF)

ANEXO XIIlI.
ANEMIA FALCIFORME (AF)
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ANEXO XIll: ANEMIA FALCIFORME (AF)

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS PARA AF POR CC. AA. EN EL PERIODO 2002-2016

TABLA 1. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA AF PERIODO 2002-2016

ANDALUCIA ARAGON
30000

, 25000
EN PROCESO DE INCLUSION
20000
15000

10000

5000

o |

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

BALEARES (ILLES)
ASTURIAS (PPDO DE) 30000

25000

EN PROCESO DE INCLUSION 20000

15000

10000

|
0

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

CANARIAS (ISLAS) CANTABRIA
30000 30000
25000 25000
20000 20000
15000 15000
10000 10000
5000 I 5000
0 0 I
2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

) CASTILLA LA MANCHA
CASTILLA'Y LEON

30000

25000

EN PROCESO DE INCLUSION 20000

15000
10000
5000
o

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

CATALUNA COMUNITAT VALENCIANA
120000 W Valencia ® Alicante
100000 120000
20000 100000

80000

©0000
60000

40000
40000

20000
20000

0

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 20102011 2012 2013 2014 2015 2016 0
2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 20102011 2012 2013 2014 2015 2016
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ANEXO XIll: ANEMIA FALCIFORME (AF)

TABLA 1. Cont. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA AF PERIODO 2002-2016

30000

25000

20000

15000

10000

5000

0

EXTREMADURA

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

30000

25000

20000

15000
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GALICIA
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120000

100000

80000

6001

8

400

8

2001

8

0

MADRID (COMUNIDAD DE)

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

30000

25000

20000

15000

10000

5000

MURCIA (REGION DE)

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

NAVARRA (COMUNIDAD FORAL DE)

DATOS DE 2016 NO RECIBIDOS
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25000

20000

15000

100
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5000
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ANEXO XIll: ANEMIA FALCIFORME (AF)

TABLA 2. COBERTURA FQ PERIODO: 2002-20

3 |3 g |8 8 g |8 8 g |8 2 g |8 g g |8 a g |8 8 g
3 Suw 83| 2 |8w|82| 2 |2w|82| 2 |8w|Rs| B |8w|%s| 2 |2w|82| 2 |E2w|Rs]| B
J EZ|=9 & EZ| =9 &5 EZ| =9 & EZ| =9 & EZ| 29 & EZ| =9 & EZ| =9 &
o S =R @ = R @ S =R =) = = e @ S c © =2} S we @ S o © ©
2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < 8 |2 < S |2 < 3
2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009
ANDALUCIA 86120 89022 91807 95304 96062 100293 94616
ARAGON 11000 11458 11628 12280 12859 13675 13062
ASTURIAS 7107 7218 7482 7596 7833 8221 8210
BALEARES 10654 10792 10925 11675 11917 12713 12044
CANARIAS 19266 19207 20127 20668 19740 20672 18952
CANTABRIA 4873 5060 5267 5229 5379 5886 5619
CASTILLAY LEON | 18607 18900 19425 19775 20077 21311 20416
CASTILLATLA MANCHA| 18051 18507 19007 20389 20875 23038 22322
CATALURA 73214 76968 79766 82300 84037 89249 85204
C.VALENCIANA [ 47322 48954 50628 52756 54478 57083 52389
EXTREMADURA 9962 | 9553 9899 | 9650 | 97,48% | 9993 | 9612 |96,19% | 10118 | 9806 [ 96,92% | 9981 | 9857 | 98,76% | 10735 | 10318 | 96,12% | 10314 | 10318 [100,04%
GALICIA 20423 20621 | 4647 | 22,54% | 21097 | 637 | 3,02% | 21392 21752 23175 22537
MADRID 67046 46785 69027 | 70604 |102,28%| 69367 | 71114 |102,52%| 71912 | 73547 |102,27%| 74837 | 76008 [101,56%| 78792 | 80067 |101,62%| 75957 | 80067 |105,41%
MURCIA 16444 16677 17330 18091 18602 19386 18571
NAVARRA 6180 6293 6149 6551 6595 7029 6844
PAIS VASCO 19270 19574 19698 20026 20594 21310 20905
RIOJA (LA) 2870 2939 3038 3070 3272 3518 3330
CEUTA 1015 1061 1065 1409 1136 1165 1152
MELILLA 1107 995 1012 1366 1112 1252 1273
TOTAL 440531|56338|12,79% [453172 84901 [18,73% [464811| 81363 |17,50% |481907| 83353 |17,30% |491138| 85865 |17,48% [518503| 90385 [17,43% [493717| 90385 |18,31%
g |3 g |8 8 g |8 8 g |8 8 g |8 2 £ |8 8 g |8 8 g
2 sw|BE| E Sw|RI| 2 Sw |82 B sw|B82| B Sw|RZ| B Sw| 82| B Sw|8Z2| B
e EZ|=Q i EZ| =9 ] EZ| =20 ks EZ| 20 = E =2 g = £z |23 & ez |23 o
o 5 = @ S c O @ & = @ S c O @ S w o ) S c O @ 5 @@ @
Z < S Z < IS z < S z < 8 z < S z < 8 z < S
2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA 92201 89552 86375 81470 82195 80633 79263
ARAGON 12940 12610 11980 11662 11602 11352 10929 | 1895 [17,34%
ASTURIAS 7763 7782 7622 6671 6600 6455 6347
BALEARES 11967 11265 11002 10532 10673 10597 10616 | 7719 | 72,71%
CANARIAS 18305 17423 17201 15859 16398 16146 | 8466 16159 | 16178 |100,12%
CANTABRIA 5575 5344 5064 4831 4565 4375 4244 | 3627 | 85,46%
CASTILLAY LEON | 20486 19862 19046 17827 17886 17389 16675
CASTILLATLA MANCHA| 21998 21364 20382 19068 18392 18214 | 15680 17792 | 15335 | 86,19%
CATALURA 84368 81247 77438 71591 71589 | 27928 70450 | 71136 68908 | 69361 |100,66%
C.VALENCIANA | 51684 49446 47574 | 40677 | 85,50% | 44185 | 44363 [100,40% | 44343 | 44817 |101,07%| 43450 | 43495 [100,10%| 41997 | 42193 [100,47%
EXTREMADURA [ 10128 [10785106,49%| 9938 | 10705 |107,72%| 9423 | 9388 | 99,63% | 8880 | 9388 [105,72%| 9167 0,00% | 8895 | 8933 |100,43%| 8783 | 8696 | 99,01%
GALICIA 22047 21594 21089 19727 19630 19427 19062
MADRID 73878 [76068[102,96% | 72023 | 75876 |105,35%| 69374 | 73028 |105,27%| 65343 | 73028 [111,76%| 65505 | 68879 [105,15%| 64879 | 68380 [105,40%| 63112 | 67073 [106,28%
MURCIA 18039 17408 16682 16105 16308 15976 | 16257 15528 | 16075 |103,52%
NAVARRA 6778 6747 6731 6075 6183 6007 5894*
PAIS VASCO 21170 21155 | 21638 |102,28%| 20533 | 21044 |102,49%| 19116 | 21044 [110,09% | 19379 | 19749 [101,91%| 18849 | 19210 |101,92%| 18247 | 18563 |101,73%
RIOJA (LA) 3374 3172 3188 2903 2834 2732 2662 | 455 [17,09%
CEUTA 1192 1166 1128 1086 1202 1096 1060
MELILLA 1359 1455 1516 1509 1625 1510 | 1456 1456 | 1005 | 69,02%
TOTAL 48525286853 [17,90% [470553[108219[23,00% [453348|144137]31,79% |424440|147823|34,83% |426076|161373|37,87% [418432[253013|60,47% [402840(268175|66,57%
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ANEXO XIll: ANEMIA FALCIFORME (AF)

¢ CUANDO SE REALIZA LA TOMA DE MUESTRA DE SANGRE DEL TALON?
TABLA 3. EDAD MEDIA (DDV) A LA TOMA DE MUESTRA. INTERVALO ENTRE FECHA NACIMIENTO Y FECHA DE LA TOMA DE MUESTRA (FN-FM)
POR CC. AA. 2002-2016

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

CCAA Laboratorio Media| Media| Media | Media | Media| Media | Media | Media | Media| Media| P50 | P50 | P50 | P50 | P50
ANDALUCIA Mélaga

Sevilla HVR
ARAGON Zaragoza HMS 2,0
ASTURIAS Oviedo
BALEARES Palma Mallorca 2,1
CANARIAS La Laguna 3,0 1,0
CANTABRIA Santander 2,0
CASTILLA y LEON Valladolid
CASTILLATLA MANCHA (Talavera 2,0 | 2,0
CATALUNA Barcelona 22 | 21| 24
C.VALENCIANA Alicant_e 3,4 3,0 3,0 CERRADO

Valencia 2,4 [ 20 | 20 | 20 | 20
EXTREMADURA Badajoz 5,6 6,9 7,0 7,0 7,3 5,7 6,8 6,5 5,6 5,4 5,1 6,0 NC 2,0 2,0
GALICIA Santiago 4,8 4,7
MADRID Madrid 2,3 2,3 2,3 2,2 2,2 2,2 2,2 2,2 2,1 2,2 2,0 2,1 2,1 2,0
MURCIA Murcia 2,0 2,0
NAVARRA Pamplona
PAIS VASCO Bilbao 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0
LA RIOJA Zaragoza HMS 2,0
CEUTA Sevilla HVR
MELILLA Murcia 2,0 2,0

DONDE: DDV= DIAS DE VIDA; FN= FECHA DE NACIMIENTO; FM= FECHA A LA TOMA DE MUESTRA; NC= NO CONTESTA
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ANEXO XIll: ANEMIA FALCIFORME (AF)

¢CUANTO TIEMPO TARDA EL TRANSPORTE DE MUESTRAS EN LLEGAR AL LABORATORIO (FM-FEL)?

TABLA 4. TIEMPO TRANSCURRIDO (EXPRESADO EN DIAS) DESDE LA TOMA DE MUESTRA HASTA SU ENTRADA EN LABORATORIO (FM-FEL), POR CC. AA. 2002-2016

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

CCAA Laboratorio Media| Media| Media| Media| Media| Media | Media | Media| Media| Media| Media| P50 | P50 | P50 | P50
ANDALUCIA Mslaga
Sevilla HVR
ARAGON Zaragoza HMS 1,0
ASTURIAS Oviedo
BALEARES Palma Mallorca 1,1
CANARIAS La Laguna 4,0 2,0
CANTABRIA Santander 4,0
CASTILLA y LEON Valladolid
CASTILLATLA MANCHA |Talavera 3,0 3,0
CATALUNA Barcelona 47 | 4,0 | 3,5
C.VALENCIANA Alicante 2,4 | 20 | 20 CERRADO
Valencia 4,5 3,0 2,0 2,0 3,0
EXTREMADURA Badajoz 3,4 7,3 7,7 8,0 8,8 3,5 7,9 7,6 4,4 4,4 2,0 4,0 NC 1,0 1,0
GALICIA Santiago 5,3 5,1
MADRID Madrid 4,8 4,7 4,8 4,8 5,0 4,6 5,0 5,0 5,0 4,4 4,2 4,2 4,3 4,1
MURCIA Murcia 3,0 | 3,0
NAVARRA Pamplona
PAIS VASCO Bilbao 20 | 20 | 20 | 20| 20 | 1,0
LA RIOJA Zaragoza HMS 1,0
CEUTA Sevilla HVR
MELILLA Murcia 3,0 | 3,0

DONDE: FM= FECHA A LA TOMA DE MUESTRA; FEL= FECHA DE ENTRADA EN EL LABORATORIO; NC= NO CONTESTA
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ANEXO XIll: ANEMIA FALCIFORME (AF)

¢CUANTO TARDA EL LABORATORIO DESDE QUE ENTRA LA MUESTRA, HASTA LA OBTENCION DEL RESULTADOS (FEL-FR)?
TABLA 5. TIEMPO TRANSCURRIDO (EXPRESADO EN DIAS) DESDE LA ENTRADA EN LABORATORIO HASTA LA OBTENCION DE RESULTADO (FM-FEL),

POR CC. AA. 1999-2016

FEL-FR 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
CCAA Laboratorio Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media|Media| P50 | P50 | P50 | P50
ANDALUCIA Malaga

Sevilla HVR
ARAGON Zaragoza HMS 2,0
ASTURIAS Oviedo
BALEARES Palma Mallorca 2,0
CANARIAS La Laguna 2,0 1,0
CANTABRIA Santander 1,0
CASTILLA y LEON Valladolid
CASTILLATLA MANCHA |Talavera 1,0 | 3,0
CATALUNA Barcelona 1,7 | 1,1 | 3,7
C.VALENCIANA Alicante 24 1 20 [ 20

Valencia 3,5 2,0 3,0 3,0
EXTREMADURA Badajoz 6,0 3,5 4,5 6,0 4,0 2,7 4,5 4,3 4,0 4,0 3,0 2,0 NC 2,0 3,0
GALICIA Santiago 2,1 2,6
MADRID Madrid 1,5 1,6 1,6 1,5 1,4 1,5 1,5 1,5 1,7 1,5 1,0 1,4 1,5 1,5
MURCIA Murcia 3,0 7,0
NAVARRA Pamplona
PAIS VASCO Bilbao 1,0 1,0 | 1,0 | 1,0 | 1,0 | 1,0
LA RIOJA Zaragoza HMS 2,0
CEUTA Sevilla HVR
MELILLA Murcia 3,0 | 7,0

DONDE: FEL= FECHA DE ENTRADA EN EL LABORATORIO; FR= FECHA DE OBTENCION DEL RESULTADO; NC= NO CONTESTA

ANEXOS | 329



ANEXO XIIl: ANEMIA FALCIFORME (AF)

¢ CUANDO SE CONOCE EL RESULTADO DE LA PRUEBA? EDAD DEL RECIEN NACIDO

TABLA 6. EDAD MEDIA (DDV) A LA OBTENCION DEL RESULTADO (TIR) POR CC. AA.: 2002-2016

) ARAGON
ANDALUCIA )
mFN-FM  mFM-FEL FEL-FR: Variantes Hb
25
EN PROCESO DE INCLUSION 2
15
10
5
. |
2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
ASTURIAS (PPDO DE) BALEARES (ILLES)
EWFEN-FM  BFM-FEL FEL-FR: VARIANTES Hb
25
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15
10
5
; |
2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
CANARIAS (ISLAS) CANTABRIA
2 WFN-FM WFMAFEL = FEL-FR: VARIANTES Hb
25
20
20
15
15
10
10
5 I 5 I
0 I 0
2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
’ CASTILLA LA MANCHA
CASTILLA'Y LEON
EEN-FM  ®FM-FEL FEL-FR: VARIANTES Hb
25
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15
10
5
O i
2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
CATALURA COMUNITAT VALENCIANA
WFN-FM  WFM-FEL = FEL-FR: VARIANTES Hb WFN-FM  mFM-FEL FEL-FR: VARIANTES Hb
25 25
20 20
15 15
10 10
5 1l | 1
O O il

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
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ANEXO XIIl: ANEMIA FALCIFORME (AF)

DONDE DDV= DIAS DE VIDA DEL RECIEN NACIDO A LA OBTENCION DEL RESULTADO

TABLA 6. Cont. EDAD MEDIA (DDV) A LA OBTENCION DEL RESULTADO (TIR) POR CC. AA.: 2002-2016

EXTREMADURA GALICIA
EFN-FM  BFM-FEL FEL-FR: VARIANTES Hb EFN-FM  BFM-FEL FEL-FR: VARIANTES Hb
25 25
20 20
15 15
10 10
. il 0
2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
MADRID (COMUNIDAD DE) MURCIA (REGION DE)
mFEN-FM  ®FM-FEL FEL-FR: Variantes Hb BFN-FM  ®FM-FEL FEL-FR: VARIANTES Hb
25 25
20 20
15 15
10 10
0 0
2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
NAVARRA (COMUNIDAD FORAL DE) PAIS VASCO
1 EFN-FM  ®FM-FEL FEL-FR: VARIANTES Hb
1 25
1 20
DATOS DE 2016 NO RECIBIDOS .
1
0 10
0 5
: : HEERE
2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
RIOJA (LA) MELILLA
mFN-FM  mFM-FEL FEL-FR: VARIANTES Hb mFN-FM mEM-FEL FEL-FR: VARIANTES Hb
25 25
20 20
15 15
10 10
5 5 I I
0 i 0

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

DONDE DDV= DIAS DE VIDA DEL RECIEN NACIDO A LA OBTENCION DEL RESULTADO
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CASOS COMUNICADOS

ANEXO XIll: ANEMIA FALCIFORME (AF)

TABLA 7. TODOS LOS CASOS COMUNICADOS EN EL PERIODO: 2002-2016

RN ANALIZADOS=1.738.760 CASO0S=282 Incidencia=1:6.166
Laboratorio 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010|2011 | 2012|2013 | 2014|2015 |2016| TOTAL Total
Malaga 0 |ANDALUCIA 0
Sevilla HVR 0
Zaragoza HMS 3 3 |ARAGON 3
Oviedo 0 [ASTURIAS 0
Palma Mallorca 1 1 |[BALEARES 1
La Laguna 0 |CANARIAS 0
Santander 1 1 [CANTABRIA 4
Valladolid 0 |CASTILLA LEON 0
Talavera 1 3 4  |CASTILLA LA MANCHA 4
Barcelona 10 21 15 46 |CATALUNA 46
Alicante 1 1 CERRADO 2
Valencia 1 2 1 3 7 |C.VALENCIANA 9
Badajoz EXTREMADURA 0
Santiago 2 2 |GALICIA 2
Madrid 10 13 7 19 12 16 14 19 17 10 14 11 15 12 | 189 |MADRID 189
Murcia 0 [MURCIA 0
Pamplona 0 |NAVARRA 0
Bilbao 4 6 2 4 7 4 27 |PAIS VASCO 27
Zaragoza HCU 0 |RIOJA 0
Sevilla HVR CEUTA 0
Murcia 0 [MELILLA 282
TOTAL 0 10 15 7 19 12 16 14 19 21 18 17 27 45 | 42 | 282

ANEXOS | 332




ANEXO XIll: ANEMIA FALCIFORME (AF)

CASOS FS DETECTADOS
TABLA 8. CASOS DETECTADOS FS EN EL PERIODO: 2002-2016

RN ANALIZADOS=1.738.760 CASOS FS= 219 Incidencia=1: 7.939

Laboratorio 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | TOTAL Total
Malaga 0 |ANDALUCIA 0
Sevilla HVR 0
Zaragoza HMS 1 1 |ARAGON 1
Oviedo 0 |ASTURIAS 0
Palma Mallorca 1 1 |BALEARES 1
La Laguna 0 |CANARIAS 0
Santander 1 1 |CANTABRIA 1
Valladolid 0 |CASTILLA Y LEON 0
Talavera 1 3 4 |CASTILLA-LA MANCHA 4
Barcelona 8 18 10 36 |CATALUNA 36
Alicante 1 1 2
Valencia 1 2 1 1 5 |C.VALENCIANA 7
Badajoz 0 EXTREMADURA 0
Santiago 0 |GALICIA 0
Madrid 9 11 5 15 11 12 12 9 11 10 11 8 12 9 145 (MADRID 145
Murcia 0 |MURCIA 0
Pamplona 0 [NAVARRA 0
Bilbao 4 4 2 3 7 4 24 |PAIS VASCO 24
Zaragoza HCU 0 |LARIOJA 0
Sevilla HVR 0 [CEUTA 0
Murcia 0 |MELILLA 0
0 9 11 5 15 11 12 12 9 15 16 14 21 39 30 219 219

PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA Hb RN ANALIZADOS 2002-2016 CASOS FS INCIDENCIA

HPLC 1.738.760 219 1: 7.939
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CASOS FC DETECTADOS

TABLA 9. TODOS LOS CASOS DETECTADOS FC EN EL PERIODO: 2002-2016

ANEXO XIll: ANEMIA FALCIFORME (AF)

RN ANALIZADOS=1.738.760 CASOS FC= 9 Incidencia=1: 193.195

Laboratorio 2002 | 2003 [ 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 [ 2010 | 2011|2012 | 2013 [ 2014 | 2015|2016 | TOTAL Total
Malaga 0 |ANDALUCIA 0
Sevilla HVR 0
Zaragoza HMS 1 1 |ARAGON 1
Oviedo 0 |ASTURIAS 0
Palma Mallorca 0 |BALEARES 0
La Laguna 0 |CANARIAS 0
Santander 0 |CANTABRIA 0
Valladolid 0 |CASTILLA , LEON 0
Talavera 0 |CASTILLATLA MANCHA 0
Barcelona 0 |CATALUNA 0
Alicante CERRADO 0
Valencia 0 |C.VALENCIANA 0
Badajoz 0 |EXTREMADURA 0
Santiago 1 1 |GALICIA 1
Madrid 2 1 1 1 1 6 |MADRID 6
Murcia 0 |MURCIA 0
Pamplona 0 [NAVARRA 0
Bilbao 1 1 |PAISVASCO 1
Zaragoza HCU 0 [[!RIOJA 0
Sevilla HVR 0 |CEUTA 0
Murcia 0 |MELILLA 0
0 0 3 0 0 0 0 0 1 0 1 1 1 1 1 9 9

PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA Hb

RN ANALIZADOS 2002-2016

CASOS FC

INCIDENCIA

HPLC

1.738.760

1:193.195
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CASOS FSC DETECTADOS

TABLA 10. CASOS FSC DETECTADOS EN EL PERIODO: 2002-2016

ANEXO XIll: ANEMIA FALCIFORME (AF)

RN ANALIZADOS= 1.738.760 CASOS FSC= 37 Incidencia= 1:46.993

Laboratorio 2002 | 2003 [ 2004 | 2005 | 2006 | 2007 [ 2008 | 2009 | 2010|2011 | 2012 | 2013|2014 | 2015 | 2016 | TOTAL Total
Mélaga 0 |ANDALUCIA 0
Sevilla HVR 0
Zaragoza HMS 1 1 |ARAGON 1
Oviedo 0 |ASTURIAS 0
Palma Mallorca 0 |BALEARES 0
La Laguna 0 |CANARIAS 0
Santander 0 |CANTABRIA 0
Valladolid O |CASTILLA | LEON 0
Talavera 0 |CASTILLATLAMANCHA | O
Barcelona 1 2 5 8 |CATALUNA 8
Alicante CERRADO 0
Valencia 1 1 |C.VALENCIANA 1
Badajoz 0 |EXTREMADURA 0
Santiago 0 |GALICIA 0
Madrid 1 2 4 1 3 2 2 3 2 3 2 25 |MADRID 25
Murcia 0 |MURCIA 0
Pamplona 0 |NAVARRA 0
Bilbao 1 1 2 |PAIS VASCO 2
Zaragoza HCU 0 [[YRIOJA 0
Sevilla HVR 0 |CEUTA 0
Murcia 0 |MELILLA 0
0 1 0 2 4 1 3 2 2 3 1 2 2 5 9 37 37

PROCEDIMIENTO ANALITICO PARA Hb

" RN ANALIZADOS 2002-2016
1.738.760

HPLC

CASOS FSC  INCIDENCIA

37

1:46.993
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ANEXO XIV: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE AMINOACIDOS:
OTRAS AMINOACIDOPATIAS

ANEXO XIV. TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE
AMINOACIDOS:

OTRAS AMINOACIDOPATIAS (AAs)

1. MSUD
2. HCY
3. TYR-
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ANEXO XIV: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE AMINOACIDOS:
OTRAS AMINOACIDOPATIAS

1. MSUD

TABLA 1. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA MSUD. PERIODO 1996-2016

ANDALUCIA ARAGON
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ANEXO XIV: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE AMINOACIDOS:

7

OTRAS AMINOACIDOPATIAS

TABLA 1. Cont. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA MSUD. PERIODO 1996-2016
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CROMATOGRAFIA TLC |
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ANEXO XIV: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE AMINOACIDOS:
OTRAS AMINOACIDOPATIAS

TABLA 2. COBERTURA PARA MSUD PERIODO: 1996-2011 ‘

8 2 £ 18 |3 s |8 |3 s |8 |3 s |8 |3 S |8 |3z s |18 |3 £ 18 |3 =
b Tw| 33| B |S8w|RS] B2 8w RS 2 8w || P |8w|82| 2 [8w|32| 2 |8w|RS|] 2 |8w|RE| 2
8] EZ| =0 i EZ| =0 i EZ| =0 i EZ| =0 i EZ| =0 i} EZ| =0 5 EZ| =0 5 EZ| =0 i
[} S 2 o o S g (&) o S g (&) o S g (&) rea) S E o o0 S E o ea) S g o o ] g (&) o
2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S
1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003
ANDALUCIA 77278 | 54274 70,23%| 78196 | 54254] 69,38%| 76632 [ 53827 | 70,24% || 78768 | 54685 | 69,43% || 80579 | 55530 | 68,91% | 81108 | 55798 [ 68,79% | 81865 | 56605 | 69,14% | 86120 | 58514 [ 67,94%
ARAGON 9260 9387 9149 9568 9921 10347 10363 11000
ASTURIAS 6530 6516 6344 6547 6731 6849 6729 7107
BALEARES 7794 8176 8309 8848 9502 9858 10420 10654
CANARIAS 17055 17345 17392 18790 18981 19262 19461 19266
CANTABRIA 3859 3865| 100,16%| 3899 | 3867| 99,18%| 3835 | 3796 [98,98% | 4021 | 3931 | 97,76% | 4341 | 4205 | 96,87% [ 4280 | 4143 | 96,80% | 4560 | 4390 | 96,27% | 4873 | 4607 | 94,54%
CASTILLAY LEON [ 17767 18091 17145 17328 17874 17579 18100 18607
CASTILLATLA MANCHA|| 16746 | 16017| 95,65%| 16773 | 15895| 94,77%| 16304 | 15378 [ 94,32% | 16756 | 15787 | 94,22% | 16723 | 15807 | 94,52% [ 16796 | 15652 | 93,19% | 17117 | 15927 | 93,05% | 18051 | 16775 | 92,93%
CATALURIA 54858 56907 56831 59616 63807 65081 68546 73214
C.VALENCIANA | 36605 | 35080| 95,83%| 36824 | 37682| 102,33%| 36926 | 36884 | 99,89% |[ 38794 | 38961 [100,43% 40775 | 40963 [100,46%| 42290 | 42623 [100,79%| 44193 47322
EXTREMADURA [ 10561 | 10648| 100,82%| 10333 | 11003| 106,48%| 10070 [ 9598 | 95,31% | 10070 | 9675 [ 96,08% || 10133 | 9750 | 96,22% | 9903 | 9480 [95,73% | 9778 | 10840 |110,86%| 9962 | 9553 | 95,89%
GALICIA 18597 | 18376] 98,81%| 18683 | 18353| 98,23%| 18538 | 18238 | 98,38% || 18784 | 18489 | 98,43% || 19418 [ 19067 [ 98,19% | 19361 [ 19037 | 98,33% || 19327 | 19070 | 98,67% | 20423 | 20150 | 98,66%
MADRID 47493 48722 48863 51981 56623 59724 63156 67046
MURCIA 12649 [ 13505| 106,77%| 12979 | 13957| 107,54%|| 12790 | 13786 [107,79%| 13099 [ 14038 [107,17%| 14195 | 15189 [107,00%| 14990 | 16013 |106,82% 15489 | 16590 |107,11%| 16444 | 17745 |107,91%
NAVARRA 4830 4967 4952 5122 5262 5710 5802 6180
PAIS VASCO 15985 16326 16113 16791 17316 17649 18134 19270
RIOJA (LA) 2100 2174 2204 2275 2346 2412 2576 2870
CEUTA 963 1029 981 1020 996 981 1023 1015
MELILLA 1017 1034 1049 1036 1103 1133 1049 1107
TOTAL 361947/151765| 41,93%|368361]|155011[42,08% [364427[151507]41,57% [379214|155566[41,02% |396626]160511]|40,47% [[405313[162746[40,15% [417688]|123422|29,55% [440531[127344]28,91%
8 3 = |8 2 = |8 2 = |8 3 z |8 3 s |8 3 : |8 3 = |8 3 =
b Tw| 83| B |S8w| RS B 8w RS B 8w || P |8w|82| 2 [8w|32| B |8w|RRS|] 2 |8w|RS| 2
9] EZ| =O % EZ| =0 & EZ| =0 & EZ| =0 & EZ| =0 & EZ| =0 % EZ| =0 % EZ| =0 i
() S g o o ] g (&) o S g (&) o S g (&) rea) S g o o S g o ea) ] g o o S g (&) o
2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S
2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011
ANDALUCIA 89022 | 22616 | 25,40% | 91807 | 24114 | 26,27% [ 95304 | 25182 | 26,42% || 78768 | 25375 | 26,42% || 80579 | 83788 | 83,54% || 81108 | 79698 | 84,23% | 81865 [ 83375 [ 90,43% || 89552 [ 92740 [103,56%
ARAGON 11458 11628 12280 9568 9921 10347 10363 | 9936 | 76,79% | 12610 | 12767 |101,25%
ASTURIAS 7218 7482 7596 6547 6731 6849 6729 7782
BALEARES 10792 10925 11675 8848 9502 9858 10420 11265
CANARIAS 19207 20127 20668 18790 18981 19262 19461 17423
CANTABRIA 5060 | 4777 |94,41% | 5267 | 5013 | 95,18% || 5229 | 5020 | 96,00% || 4021 | 5179 [96,28% | 4341 4280 4560 5344
CASTILLAY LEON || 18900 19425 19775 17328 17874 17579 18100 19862
CASTILLATLA MANCHA|| 18507 | 17293 | 93,44% || 19007 [ 17850 | 93,91% || 20389 | 18893 [ 92,66% | 16756 | 19739 | 94,56% | 16723 | 20956 | 90,96% [ 16796 17117 21364
CATALUNA 76968 79766 82300 59616 63807 65081 68546 81247
C.VALENCIANA | 48954 50628 52756 38794 40775 42290 44193 49446
EXTREMADURA || 9899 | 9650 |97,48% | 9993 | 9612 | 96,19% || 10118 [ 9806 | 96,92% | 10070 | 9857 | 98,76% || 10133 [ 10318 | 96,12% || 9903 | 10269 | 99,56% | 9778 | 10785 |106,49%| 9938 | 10705 [107,72%
GALICIA 20621 | 20420 | 99,03% | 21097 | 20982 | 99,45% || 21392 | 21270 | 99,43% || 18784 | 21646 | 99,51% || 19418 | 23106 [ 99,70% | 19361 | 22523 | 99,94% | 19327 | 22031 | 99,93% | 21594 | 21588 | 99,97%
MADRID 69027 69367 71912 51981 56623 59724 63156 72023 | 63427
MURCIA 16677 | 17928 |107,50%| 17330 | 18473 |106,60%[ 18091 | 17992 | 99,45% || 13099 | 16456 | 88,46% || 14195 | 19487 [100,52% 14990 | 18485 | 99,54% | 15489 | 17830 | 98,84% | 17408 | 17390 | 99,90%
NAVARRA 6293 6149 6551 5122 5262 5710 5802 6747
PAIS VASCO 19574 19698 20026 16791 [ * 17316 | * 17649 [ * 18134 | * 21155 [ *
RIOJA (LA) 2939 3038 3070 2275 2346 2412 2576 3172 | 3196
CEUTA 1061 1065 1409 1020 996 981 1023 1166
MELILLA 995 1012 1366 | 1184 1036 | 1066 1103 | 1336 1133 | 1325 [104,08%| 1049 | 1383 [101,77%[ 1455 | 1379 | 94,78%
TOTAL 453172| 92684 |20,45% [464811] 96044 [20,66% [481907| 99347 |20,62% [379214| 99318 [26,19% |396626]158991]|40,09% [[405313[132300{32,64% |417688]|145340|34,80% [470553[223192(47,43%
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ANEXO XIV: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE AMINOACIDOS:
OTRAS AMINOACIDOPATIAS

TABLA 3. COBERTURA MSUD PERIODO: 2012-2016 |

8 2 = |8 |3 = |8 |3 = |8 |3 = |8 |3 =
c o) o} et o o} et o o} et o ] et o ]
2 su| g3 | £ |2ue|e2| E |2w|g3| £ 2|22 £ |oe|82| E
Q g Z = O w EZ| =0 w EZ| =0 w EZ| =0 w EZ| =0 w
(@) S g (@] om S g (@] o) S g (@] m S g (@] m S g (@] m
S < S |2 |=< S |2 |=< S |2 |=< S |2 |=< S
2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA 86375 | 88608 [102,59%( 81470 | 83274 [102,21%( 82195 | 84163 [102,39%| 80633 | 82046 [101,75%| 79263 | 79409 [100,18%
ARAGON 11980 | 12073 |100,78%| 11662 | 11749 |100,75%| 11602 | 11613 |100,09%| 11352 [ 11298 | 99,52% | 10929 | 10932 [100,03%
ASTURIAS 7622 6671 6600 NC 6455 NC 6347 | 6436 [101,40%
BALEARES 11002 10532 10673 10597 10616
CANARIAS 17201 15859 16398 16146 16159
CANTABRIA 5064 4831 4565 4375 4244
CASTILLAY LEON 19046 17827 17886 17389 16675
CASTILLATLA MANCHAJ 20382 19068 18392 18214 | 15680 | 86,09% || 17792 | 15335 | 86,19%
CATALUNA 77438 71591 | 60756 | 84,87% | 71589 | 71887 [100,42%| 70450 | 71136 [100,97%| 68908 | 69361 [100,66%
C.VALENCIANA 47574 44185 44343 43450 41997
EXTREMADURA 9423 9388 [ 99,63% | 8880 | 9005 [101,41%| 9167 8895 | 8933 8783 | 8696 | 99,01%
GALICIA 21089 | 21071 | 99,91% | 19727 | 19713 | 99,93% | 19630 [ 19613 | 99,91% | 19427 | 19383 | 99,77% | 19062 | 19025 | 99,81%
MADRID 69374 | 73028 |105,27%| 65343 | 68124 |104,26%| 65505 [ 68879 |105,15%| 64879 | 68380 |105,40%( 63112 | 67073 [106,28%
MURCIA 16682 | 16594 | 99,47% || 16105 | 15946 | 99,01% | 16308 | 16240 | 99,58% | 15976 | 16257 |101,76%| 15528 | 16075 [103,52%
NAVARRA 6731 NC 6075 NC 6183 NC 6007 NC 5894 NC
PAIS VASCO 20533 | 21044 |102,49%| 19116 | 19489 |101,95%| 19379 | 19749 |101,91%| 18849 | 19210 [101,92%| 18247 | 18563 [101,73%
RIOJA (LA) 3188 3231 [101,35%]| 2903 | 2952 [101,69%| 2834 | 2935 [103,56%| 2732 | 2809 [102,82%| 2662 | 2715 [101,99%
CEUTA 1128 1086 1202 1096 1060 | 1123 |105,94%
MELILLA 1516 1445 | 95,32% | 1509 | 1410 | 93,44% | 1625 | 1562 | 96,12% | 1510 | 1456 [ 96,42% | 1456 | 1005 | 69,02%
TOTAL 453348 | 246482 (54,37% [|424440(292418(68,90% [|426076|296641(69,62% ||418432|316588(75,66% |408734|315748(77,25%
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ANEXO XIV: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE AMINOACIDOS:
OTRAS AMINOACIDOPATIAS
CASOS DETECTADOS CON ENFERMEDAD DEL OLOR DE LA ORINA A JARABE DE ARCE (MSUD)

TABLA 4. CASOS MSUD DETECTADOS EN EL PERIODO: 1996-2016 |

CASOS MSUD : 1996-2016 CASOS MSUD : 2001-2016 TLC |MS/MS CCAA

Laboratorio 1996 | 1997 | 1998 | 1999 | 2000 | 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 |TOTAL| TOTAL Total [TOTAL
Malaga 1 0 1 ANDALUCIA 2 5
Granada 2 CERRADO 2 0
Sevilla (HVM) CERRADO 0 0
Sevilla (HVR) 2 1 1 0 4
Zaragoza 1 1 0 |ARAGON 1 0
Zaragoza (HCU) CERRADO 0 0
Oviedo * * * ASTURIAS * *
Baleares * &~ *  |BALEARES < o
La Laguna o o < * |CANARIAS N .
Santander * * * |CANTABRIA * *
Valladolid CASTILLAYY LEON 0 0
Talavera 0 0 CASTILLA-LA MANCHA 0 0
Barcelona 1 0 1 |CATALUNA 0 1
Alicante 1 CERRADO 1 0 C.VALENCIANA 2 0
Valencia 1 . & * 1 0
Badajoz 1 0 1 EXTREMADURA 0 1
Santiago 1 1 1 0 1 0 0 1 1 1 1 1 1 1 1 10 |GALICIA 1 10
Madrid 1 1 1 1 0 4 MADRID 0 4
Murcia 1 2 1 4 0 MURCIA 4 0
Pamplona 0 0 |NAVARRA 0 0
Bilbao o < o . & 0 0 PAIS VASCO 0 0
[! RIOJA 0 0 LA RIOJA 0 0
Sevilla HVR 0 CEUTA 0
Murcia 0 MELILLA 0

0 1 2 1 2 3 1 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 10 10 21

0 0 0 0 0 1 1 0 1 0 0 1 0 1 3 3 1 8 2 3 1 21

[ ] CROMATOGRAFIA TLC [ ] INCORPORACION MS/MS |
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS | CASOS MSUD | INCIDENCIA
CROMATOGRAFIA (TLC) 1.500.826 10 1:150.826
ESPECTROMETRIA MASAS (MS/MS) 2.264.724 21 1:107.844
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ANEXO XIV: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE AMINOACIDOS:
OTRAS AMINOACIDOPATIAS

2. HCY

TABLA 1. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA HCY. PERIODO 1996-2016

ANDALUCIA ARAGON
W Malaga: MS/MS Granada: TLC Sevilla HYM: TLC Sevilla HVR: MS/MS Zaragoza HMS: MS/MS M Zaragoza HCU
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S22 I2R8IIIRIISELRRESR 2222 RSIIIEIe&eeeceR
ASTURIAS (PPDO DE) BALEARES (ILLES)
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ANEXO XIV: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE AMINOACIDOS:

7

OTRAS AMINOACIDOPATIAS

TABLA 1. Cont. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA HCY. PERIODO 1996-2016
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ANEXO XIV: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE AMINOACIDOS:
OTRAS AMINOACIDOPATIAS

TABLA 2. COBERTURA HCY PERIODO: 1996-2011 |

8 8 £ |18 |3 £ 18 |3 s 18 |3 £ |18 |3 £ 18 |3 £ 18 |3 g 18 | g
< c T <« =) c T <« =) c T <« =) c T < =) c T <« =) c T <« =) c T < ] c T <« =)
< Lw |l < > Lwlg< = dwl g £ Luwl g« = Lwl g« £ dwlg< £ gwl g = Lwl g« =
J EZ| =0 ] EZ| =09 ] EZ| =0 i EZ| = O & EZ| =0 i EZ| =0 ] EZ| =0 i EZ| =0 &
(] S g (&) o S g o o S g (&) ) S g (&) o S g (&) o S g o ) o] g (&) o S g (&) o
2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |= < 3
1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003
ANDALUCIA 77278 | 54274| 70,23%| 78196 | 54254| 69,38%| 76632 | 53827 | 70,24% | 78768 | 54685 | 69,43% | 80579 | 55530 [ 68,91% | 81108 | 55798 | 68,79% || 81865 | 56605 | 69,14% || 86120 | 58514 | 67,94%
ARAGON 9260 9387 9149 9568 9921 10347 10363 11000
ASTURIAS 6530 6516 6344 6547 6731 6849 6729 7107
BALEARES 7794 8176 8309 8848 9502 9858 10420 10654
CANARIAS 17055 17345 17392 18790 18981 19262 19461 19266
CANTABRIA 3859 3865| 100,16%| 3899 3867| 99,18%| 3835 | 3796 | 98,98% | 4021 | 3931 [97,76% || 4341 | 4205 | 96,87% | 4280 | 4143 [ 96,80% | 4560 | 4390 | 96,27% | 4873 | 4607 | 94,54%
CASTILLAY LEON | 17767 18091 17145 17328 17874 17579 18100 18607
CASTILLATLA MANCHA| 16746 | 16017| 95,65%| 16773 | 15895| 94,77%| 16304 | 15378 | 94,32% || 16756 | 15787 | 94,22% | 16723 [ 15807 | 94,52% || 16796 | 15652 | 93,19% || 17117 | 15927 | 93,05% [ 18051 [ 16775 | 92,93%
CATALUNA 54858 56907 56831 59616 63807 65081 68546 73214
C.VALENCIANA | 36605 | 35080| 95,83%| 36824 | 37682| 102,33%| 36926 | 36884 | 99,89% | 38794 | 38961 |100,43%| 40775 | 40963 |100,46%| 42290 | 42623 |100,79%| 44193 47322
EXTREMADURA 10561 10648| 100,82%| 10333 | 11003| 106,48%| 10070 | 9598 | 95,31% || 10070 | 9675 | 96,08% [ 10133 | 9750 | 96,22% || 9903 | 9480 | 95,73% | 9778 [ 10840 |110,86%| 9962 | 9553 [ 95,89%
GALICIA 18597 | 18376| 98,81%| 18683 | 18353| 98,23%| 18538 | 18238 | 98,38% | 18784 | 18489 | 98,43% | 19418 | 19067 | 98,19% | 19361 | 19037 [ 98,33% | 19327 | 19070 | 98,67% || 20423 | 20150 | 98,66%
MADRID 47493 48722 48863 51981 56623 59724 63156 67046
MURCIA 12649 | 13505 106,77%| 12979 | 13957 107,54%| 12790 | 13786 [107,79%| 13099 | 14038 |107,17%| 14195 | 15189 |107,00%| 14990 | 16013 |106,82%| 15489 | 16590 |107,11%| 16444 | 17745 |107,91%
NAVARRA 4830 4967 4952 5122 5262 5710 5802 6180
PAIS VASCO 15985 16326 16113 16791 17316 17649 18134 19270
RIOJA (LA) 2100 2174 2204 2275 2346 2412 2576 2870
CEUTA 963 1029 981 1020 996 981 1023 1015
MELILLA 1017 1034 1049 1036 1103 1133 1049 1107
TOTAL 361947|151765| 41,93%|368361|155011|42,08% [364427]|151507|41,57% |379214]|155566(41,02% [[396626|160511(40,47% [405313|162746(40,15% [417688[123422(29,55% [440531[127344|28,91%
8 8 S |8 |3 s |18 |3 s 18 |3 g |8 |3 s |8 |3 s 18 |3 g 18 | g
b Sw| B3| P lS8w|82| B low B2 B2 8w B2 B [fw|[RRS| B |Sw|R2] B |Su|RS| B |8u|Bgl B
O EZ| =20 % EZ| =0 & EZ|=0 & EZ| =0 % EZ| =0 % EZ|=0 & EZ[=0 & EZ| =0 5
v} S s O =) S s O o 5 s O o 5 s O ) S s O o S s O o S s O o S s O =)
2 < S |2 < S |2 < S |= < SR < S |2 < S |2 < S |2 < 3
2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011
ANDALUCIA 89022 | 22616 | 25,40% || 91807 | 24114 | 26,27% | 95304 | 25182 | 26,42% | 78768 | 25375 | 26,42% || 80579 | 83788 | 83,54% | 81108 | 79698 | 84,23% | 81865 | 83375 | 90,43% || 89552 | 92740 [103,56%
ARAGON 11458 11628 12280 9568 9921 10347 10363 | 9936 | 76,79% || 12610 | 12767 [101,25%
ASTURIAS 7218 7482 7596 6547 6731 6849 6729 7782
BALEARES 10792 10925 11675 8848 9502 9858 10420 11265
CANARIAS 19207 20127 20668 18790 18981 19262 19461 17423
CANTABRIA 5060 | 4777 |94,41% [ 5267 | 5013 | 95,18% | 5229 | 5020 [ 96,00% | 4021 | 5179 |96,28% [ 4341 4280 4560 5344
CASTILLAY LEON | 18900 19425 19775 17328 17874 17579 18100 19862
CASTILLATLA MANCHA| 18507 | 17293 [ 93,44% |[ 19007 | 17850 | 93,91% || 20389 | 18893 | 92,66% || 16756 | 19739 | 94,56% | 16723 16796 17117 21364
CATALUNA 76968 79766 82300 59616 63807 65081 68546 81247
C.VALENCIANA | 48954 50628 52756 38794 40775 42290 44193 49446
EXTREMADURA 9899 | 9650 |[97,48% || 9993 | 9612 | 96,19% | 10118 | 9806 | 96,92% | 10070 | 9857 | 98,76% [ 10133 * 9903 * 9778 o 9938 *
GALICIA 20621 [ 20420 | 99,03% | 21097 | 20982 | 99,45% | 21392 | 21270 | 99,43% | 18784 | 21646 [ 99,51% || 19418 | 23106 | 99,70% | 19361 | 22523 | 99,94% | 19327 | 22031 | 99,93% | 21594 | 21588 | 99,97%
MADRID 69027 69367 71912 51981 56623 59724 63156 72023
MURCIA 16677 | 17928 [107,50%| 17330 [ 18473 |106,60%| 18091 | 17992 | 99,45% | 13099 | 16456 | 88,46% | 14195 | 19487 |100,52%| 14990 | 18485 [ 99,54% | 15489 | 17830 | 98,84% || 17408 | 17390 | 99,90%
NAVARRA 6293 6149 6551 5122 5262 5710 5802 6747
PAIS VASCO 19574 19698 20026 16791 o 17316 e 17649 0 18134 o 21155 o
RIOJA (LA) 2939 3038 3070 2275 2346 2412 2576 3172 | 3196
CEUTA 1061 1065 1409 1020 996 981 1023 1166
MELILLA 995 1012 1366 | 1184 1036 | 1066 1103 | 1336 1133 | 1325 [104,08%| 1049 | 1383 [101,77%| 1455 | 1379 | 94,78%
TOTAL 453172| 92684 [20,45% |[464811| 96044 |20,66% [|481907| 99347 [20,62% |[379214| 99318 [26,19% [396626(127717|32,20% |405313]|122031(30,11% [|[417688(134555|32,21% [|470553|149060(31,68%
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ANEXO XIV: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE AMINOACIDOS:
OTRAS AMINOACIDOPATIAS

TABLA 3. COBERTURA HCY PERIODO: 2012-2016 ‘

IS 2 = |8 2 = |8 3 = |8 |3 = |8 |3 =
g Cw| 82| 2 [Swl|B2] 2 |8w|RE| 2 |8w|RE| B |Sw|RE| E
9 EZ| =9 & EZ|=0| & EZ| 20| 5 EZ| 20| 5 £z | 23| =
) S g () o) S g O o) S g O ) S g (&) o) S g (&) o)
z < S < S < S z < S B < S
2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA 86375 | 88608 [102,59%( 81470 | 83274 |1102,21%| 82195 | 84163 |102,39%|f 80633 | 82046 |101,75%( 79263 | 79409 |100,18%
ARAGON 11980 [ 12073 [100,78%| 11662 [ 11749 [100,75%| 11602 | 11613 [100,09%| 11352 | 11298 | 99,52% || 10929 | 10932 |100,03%
ASTURIAS 7622 6671 6600 NC 6455 NC 6347 6436 [101,40%
BALEARES 11002 10532 10673 10597 10616 *
CANARIAS 17201 15859 16398 16146 * 16159 *
CANTABRIA 5064 4831 4565 4375 4244 *
CASTILLAY LEON 19046 17827 17886 17389 16675
CASTILLATLA MANCHA|| 20382 19068 18392 18214 | 15680 | 86,09% || 17792 | 15335 | 86,19%
CATALUNA 77438 71591 | 60756 | 84,87% | 71589 | 71887 [100,42%|[ 70450 | 71136 |100,97%| 68908 | 69361 |100,66%
C.VALENCIANA 47574 44185 44343 43450 41997
EXTREMADURA 9423 8880 9167 8895 8783
GALICIA 21089 | 21071 | 99,91% || 19727 | 19713 | 99,93% || 19630 | 19613 | 99,91% [ 19427 | 19383 | 99,77% || 19062 | 19025 | 99,81%
MADRID 69374 65343 65505 64879 63112
MURCIA 16682 [ 16594 | 99,47% | 16105 [ 15946 | 99,01% | 16308 | 16240 | 99,58% | 15976 | 16257 |101,76%|f 15528 | 16075 |103,52%
NAVARRA 6731 NC 6075 NC 6183 NC 6007 NC 5894 NC
PAIS VASCO 20533 | 21044 |102,49%| 19116 | 19489 |101,95%]| 19379 | 19749 |101,91%]| 18849 | 19210 [101,92%| 18247 | 18563 [(101,73%
RIOJA (LA) 3188 3231 |101,35%] 2903 2952 [101,69%| 2834 2935 [103,56%( 2732 2809 [102,82%| 2662 2715 [101,99%
CEUTA 1128 1086 1202 1096 1060 1123 (105,94%
MELILLA 1516 1445 95,32% || 1509 1410 | 93,44% | 1625 1562 | 96,12% || 1510 1456 | 96,42% || 1456 1005 | 69,02%
TOTAL 453348 164066 [36,19% (424440]215289|50,72% [|426076(227762(53,46% [[418432|239275|57,18% [|[408734(239979(58,71%

ANEXOS | 345



ANEXO XIV: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE AMINOACIDOS:
OTRAS AMINOACIDOPATIAS

CASOS DETECTADOS CON HOMOCISTINURIA CLASICA (HCY-CBS)

TABLA 4. CASOS HCY-CBS DETECTADOS EN EL PERIODO: 1996-2016

CASOS HCY_CBS: 1996-2016 CASOS HCY_CBS: 2001-2016 TLC | MS/MS CCAA

Laboratorio 1996 | 1997 | 1998 | 1999 | 2000 | 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | TOTAL | TOTAL
Milaga 1 1 0 2
Granada 0 0 ANDALUCIA
Sevilla (HVM) 0 0
Sevilla (HVR) 1 1 1 1 2
Zaragoza (HMS) 0 1 ARAGON
Zaragoza (HCU) 0 0
Oviedo 0 0 ASTURIAS
Baleares 0 0 BALEARES
La Laguna 0 0 CANARIAS
Santander 0 0 CANTABRIA
Valladolid 0 0 CASTILLAY LEON
Talavera 0 0 CASTILLA-LA MANCHA
Barcelona 1 1 2 0 4 CATALUNA
Alicante 0 0 C.VALENCIANA
Valencia 0 0
Badajoz 0 0 EXTREMADURA
Santiago 1 0 1 GALICIA
Madrid 0 0 MADRID
Murcia 1 0 1 MURCIA
Pamplona 0 0 NAVARRA
Bilbao 1 1 0 2 PAIS VASCO
[T RIOJA 0 0 LA RIOJA
Sevilla HVR 0 CEUTA
Murcia 0 MELILLA

1 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 1

0 0 0 0 0 0 0 0 1 0 0 0 0 1 3 2 0 0 2 1 3 13

[ ] CROMATOGRAFIA TLC [ ] INCORPORACION MS/MS |
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN CASOS INCIDENCIA
ANALIZADOS | HCY-CBS
CROMATOGRAFIA (TLC) 1.500.826 1
ESPECTROMETRIA MASAS (MS/MS) 1.777.714 13 1:136.747

La Comunidad de Madrid comunicd, como un hallazgo incidental, 2 casos con HCY-CBS que no se incluyen para cdlculo de incidencia ya que la HCY no estd incluida en
su cartera complementaria
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ANEXO XIV: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE AMINOACIDOS:
OTRAS AMINOACIDOPATIAS

CASOS DETECTADOS CON HIPERMETIONINEMIA (HMet)

TABLA 5. CASOS HMet DETECTADOS EN EL PERIODO: 1996-2016

CASOS HIPERMETIONINEMIA (Hmet) : 1996-2016 CASOS HIPERMETIONINEMIA (HMet): 2001-2016 TLC | MS/MS CCAA

Laboratorio 1996 | 1997 | 1998 | 1999 | 2000 | 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | TOTAL | TOTAL
Milaga 1 1 1 0 4
Granada 0 0 ANDALUCIA
Sevilla (HVM) 0 0
Sevilla (HVR) 0 1
Zaragoza (HMS) 0 0 ARAGON
Zaragoza (HCU) 0 0
Oviedo 0 0 ASTURIAS
Baleares 0 0 BALEARES
La Laguna 0 0 CANARIAS
Santander 0 0 CANTABRIA
Valladolid 0 0 CASTILLAYY LEON
Talavera 0 0 CASTILLA-LA MANCHA
Barcelona 0 0 CATALUNA
Alicante 0 0 C.VALENCIANA
Valencia 0 0
Badajoz 0 0 EXTREMADURA
Santiago 2 1 1 2 1 1 1 0 9 GALICIA
Madrid 0 0 MADRID
Murcia 1 0 1 MURCIA
Pamplona 0 0 NAVARRA
Bilbao 0 0 PAIS VASCO
[! RIOJA 0 0 LA RIOJA
Sevilla HVR 0 CEUTA
Murcia 0 MELILLA

0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

0 0 0 0 0 0 0 0 2 0 1 1 2 0 1 2 2 1 0 1 15

[ ] crROMATOGRAFIATLC | | INCORPORACION MS/MS |
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS CASOS HMet INCIDENCIA
CROMATOGRAFIA (TLC) 1.500.826 0
ESPECTROMETRIA MASAS (MS/MS) 1.777.714 15 1:118.514

La Comunidad de Madrid comunicd, como hallazgo incidental, 2 casos con HMet que no se incluyen para calculo de incidencia ya que la HCY no estd incluida en
su cartera complementaria
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ANEXO XIV: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE AMINOACIDOS:
OTRAS AMINOACIDOPATIAS

CASOS DETECTADOS CON MAT I/1ll

TABLA 6. CASOS MAT I/11l DETECTADOS EN EL PERIODO: 1996-2016

CASOS MAT Vil : 1996-2016 CASOS MAT /ll: 2001-2016 TLC | MS/MS CCAA

Laboratorio 1996 | 1997 | 1998 | 1999 | 2000 | 2001 | 2002 | 2003 [ 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | TOTAL | TOTAL
Malaga 0 0
Granada 0 0 ANDALUCIA
Sevilla (HVM) 0 0
Sevilla (HVR) 1 0 1
Zaragoza (HMS) 1 1 0 2 ARAGON
Zaragoza (HCU) 0 0
Oviedo 0 0 ASTURIAS
Baleares 0 0 BALEARES
La Laguna 0 0 CANARIAS
Santander 0 0 CANTABRIA
Valladolid 0 0 CASTILLAY LEON
Talavera 0 0 CASTILLA-LA MANCHA
Barcelona 1 1 0 2 CATALUNA
Alicante 0 0 C.VALENCIANA
Valencia 0 0
Badajoz 0 0 EXTREMADURA
Santiago 0 0 GALICIA
Madrid 0 0 MADRID
Murcia 0 0 MURCIA
Pamplona 0 0 NAVARRA
Bilbao 0 0 PAIS VASCO
[! RIOJA 1 0 1 LA RIOJA
Sevilla HVR 0 CEUTA
Murcia 0 MELILLA

0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 2 0 0 2 1 1 6

[ ] cROMATOGRAFIATLC | | INCORPORACION MS/MS |
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS CASOS MAT I/111 INCIDENCIA
CROMATOGRAFIA (TLC) 1.500.826 0
ESPECTROMETRIA MASAS (MS/MS) 1.777.714 6 1:296.286

La Comunidad de Madrid comunicd, como un hallazgo incidental, 2 casos con MAT I/Ill que no se incluyen para célculo de incidencia ya que la HCY no esta incluida
en su cartera complementaria
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ANEXO XIV: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE AMINOACIDOS:
OTRAS AMINOACIDOPATIAS

3. TYR-I

TABLA 1. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA TYR. PERIODO 1996-2016 ‘
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ANEXO XIV: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE AMINOACIDOS:

7

OTRAS AMINOACIDOPATIAS

TABLA 1. Cont. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA TYR. PERIODO 1996-2016
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ANEXO XIV: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE AMINOACIDOS:
OTRAS AMINOACIDOPATIAS

TABLA 2. COBERTURA TYR-I PERIODO: 1996-2011 |

8 4 s |8 |3 s |8 |3 s |8 3 s |8 3 s |8 3 s |8 3 s |8 3 s
b Swl| 33 P 8w |82 2 |ow |82 2 |8w|B2| 2 |8uw|B2| 2 |8w|B2] 2 |8w|%g] 2 |8u|lsgl B
O EZ| £0 i EZ| =0 i EZ| =0 5 EZ| =0 5 EZ| =0 5 EZ| =0 5 EZ| =0 5 EZ| =0 5
o S z O © 5 @ O © S @ O © S @ O © S @ O © S @ O o S @ O o S ER o
2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < 3
1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003
ANDALUCIA 77278 54274 70,23%| 78196 | 54254| 69,38%| 76632 | 53827 | 70,24% | 78768 | 54685 | 69,43% | 80579 | 55530 | 68,91% || 81108 | 55798 | 68,79% || 81865 | 56605 | 69,14% | 86120 | 58514 | 67,94%
ARAGON 9260 9387 9149 9568 9921 10347 10363 11000
ASTURIAS 6530 6516 6344 6547 6731 6849 6729 7107
BALEARES 7794 8176 8309 8848 9502 9858 10420 10654
CANARIAS 17055 17345 17392 18790 18981 19262 19461 19266
CANTABRIA 3859 3865| 100,16%| 3899 3867| 99,18%| 3835 3796 |98,98% || 4021 3931 [ 97,76% || 4341 4205 | 96,87% | 4280 4143 | 96,80% | 4560 4390 | 96,27% || 4873 4607 | 94,54%
CASTILLAY LEON 17767 18091 17145 17328 17874 17579 18100 18607
CASTILLATLA MANCHA|l 16746 16017| 95,65%| 16773 | 15895| 94,77%|[ 16304 | 15378 | 94,32% || 16756 | 15787 | 94,22% || 16723 | 15807 | 94,52% | 16796 | 15652 | 93,19% || 17117 | 15927 | 93,05% | 18051 | 16775 | 92,93%
CATALUNA 54858 56907 56831 59616 63807 65081 68546 73214
C.VALENCIANA 36605 35080 95,83%| 36824 | 37682| 102,33%| 36926 | 36884 | 99,89% || 38794 | 38961 [100,43%|| 40775 | 40963 [100,46%| 42290 | 42623 [100,79%| 44193 47322
EXTREMADURA 10561 10648| 100,82%|l 10333 | 11003| 106,48%| 10070 | 9598 | 95,31% || 10070 | 9675 | 96,08% || 10133 | 9750 | 96,22% || 9903 9480 | 95,73% || 9778 | 10840 |110,86%| 9962 9553 | 95,89%
GALICIA 18597 18376| 98,81%| 18683 18353| 98,23%| 18538 | 18238 | 98,38% || 18784 | 18489 | 98,43% | 19418 | 19067 | 98,19% | 19361 | 19037 | 98,33% | 19327 | 19070 | 98,67% | 20423 | 20150 | 98,66%
MADRID 47493 48722 48863 51981 56623 59724 63156 67046
MURCIA 12649 13505 106,77%| 12979 | 13957| 107,54%|| 12790 | 13786 [107,79%|[ 13099 | 14038 [107,17%|f 14195 | 15189 [107,00%|f 14990 | 16013 [106,82%|f 15489 | 16590 [107,11%|l 16444 | 17745 [107,91%
NAVARRA 4830 4967 4952 5122 5262 5710 5802 6180
PAIS VASCO 15985 16326 16113 16791 17316 17649 18134 19270
RIOJA (LA) 2100 2174 2204 2275 2346 2412 2576 2870
CEUTA 963 1029 981 1020 996 981 1023 1015
MELILLA 1017 1034 1049 1036 1103 1133 1049 1107
TOTAL 361947|151765| 41,93%[368361|155011|42,08% [|364427|151507|41,57% [|379214|155566|41,02% [|396626(160511|40,47% [|405313(162746|40,15% |417688(123422|29,55% |440531(127344|28,91%
8 4 s |8 |3 s |18 |3 s |8 |3 =18 |3 =18 |3 = 18 |3 =18 |3 s
b Sw| 83| 2 [8w|R2] B 8w R3] B [8w|R3] 2 [&8w|33] 2 [|&8u|33| 2 |8u|B33| 2 |68u|B3| B
U EZ| £0 ] EZ|[=20 ] EZ|[=20 i EZ[=20 i EZ|=20 i EZ|=20 i EZ| S0 5 EZ|E0 it
o S g (9] @ . g o o S g (9 o S g (9] o S g (9] o S g o o S g o o S g (9] o
2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < 3
2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011
ANDALUCIA 89022 | 22616 | 25,40% || 91807 | 24114 | 26,27% | 95304 | 25182 | 26,42% | 78768 | 25375 | 26,42% | 80579 | 83788 | 83,54% || 81108 | 79698 | 84,23% || 81865 | 83375 | 90,43% | 89552 | 92740 |103,56%
ARAGON 11458 11628 12280 9568 9921 10347 10363 | 9936 | 76,79% | 12610 | 12767 |101,25%
ASTURIAS 7218 7482 7596 6547 6731 6849 6729 7782
BALEARES 10792 10925 11675 8848 9502 9858 10420 11265
CANARIAS 19207 20127 20668 18790 18981 19262 19461 17423
CANTABRIA 5060 4777 94,41% || 5267 5013 [ 95,18% || 5229 5020 | 96,00% || 4021 5179 | 96,28% || 4341 4280 4560 5344
CASTILLAY LEON 18900 19425 19775 17328 17874 17579 18100 19862
CASTILLATLA MANCHA|[ 18507 | 17293 | 93,44% | 19007 | 17850 | 93,91% || 20389 | 18893 | 92,66% || 16756 | 19739 | 94,56% || 16723 | 20956 | 90,96% | 16796 17117 21364
CATALUNA 76968 79766 82300 59616 63807 65081 68546 81247
C.VALENCIANA 48954 50628 52756 38794 40775 42290 44193 49446
EXTREMADURA 9899 9650 97,48% [ 9993 9612 | 96,19% | 10118 | 9806 | 96,92% || 10070 | 9857 | 98,76% | 10133 | 10318 | 96,12% | 9903 | 10269 | 99,56% | 9778 | 10785 |106,49%| 9938 | 10705 |107,72%
GALICIA 20621 [ 20420 | 99,03% | 21097 | 20982 | 99,45% || 21392 | 21270 | 99,43% | 18784 | 21646 | 99,51% | 19418 | 23106 | 99,70% || 19361 | 22523 | 99,94% | 19327 | 22031 | 99,93% | 21594 | 21588 | 99,97%
MADRID 69027 69367 71912 51981 56623 59724 63156 72023 | 63427
MURCIA 16677 | 17928 [107,50%| 17330 [ 18473 |106,60%| 18091 [ 17992 | 99,45% || 13099 | 16456 | 88,46% || 14195 | 19487 [100,52%| 14990 | 18485 | 99,54% | 15489 | 17830 | 98,84% | 17408 | 17390 | 99,90%
NAVARRA 6293 6149 6551 5122 5262 5710 5802 6747
PAIS VASCO 19574 19698 20026 16791 & 17316 & 17649 & 18134 o 21155 &
RIOJA (LA) 2939 3038 3070 2275 2346 2412 2576 3172 3196
CEUTA 1061 1065 1409 1020 996 981 1023 1166
MELILLA 995 1012 1366 1184 1036 1066 1103 1336 1133 1325 |104,08%| 1049 1383 [101,77%| 1455 1379 | 94,78%
TOTAL 453172| 92684 |20,45% [|464811| 96044 |20,66% [|481907| 99347 |20,62% [|379214| 99318 |26,19% [|396626(138035|34,80% |405313(132300|32,64% |417688(145340|34,80% |470553(223192|47,43%
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ANEXO XIV: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE AMINOACIDOS:
OTRAS AMINOACIDOPATIAS

TABLA 3. COBERTURA TYR-I PERIODO: 1996-2011 ‘

3 3 = |8 3 = | 8 2 = | 8 2 = | 8 2 =
= cw| BE| B |Sw |82 B |8w |85 B |Sw|BS| B |2w|82| B
S E=Z| 58| ¥ |E= |30 9w |EF|58| 8 |[E=|38| & |EF|58| 4
ke < S |s |< S s |< S |2 |< S s |< S
2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA 86375 | 88608 [102,59%| 81470 | 83274 |102,21%| 82195 | 84163 [102,39%| 80633 | 82046 |101,75%]| 79263 | 79409 [100,18%
ARAGON 11980 | 12073 |100,78%| 11662 | 11749 [100,75%]f 11602 | 11613 |100,09%| 11352 | 11298 | 99,52% || 10929 | 10932 |100,03%
ASTURIAS 7622 6671 6600 NC 6455 NC 6347 6436 (101,40%
BALEARES 11002 10532 10673 10597 10616
CANARIAS 17201 15859 16398 16146 16159
CANTABRIA 5064 4831 4565 4375 4244
CASTILLAY LEON 19046 17827 17886 17389 16675
CASTILLATLA MANCHAJf 20382 19068 18392 18214 | 15680 | 86,09% || 17792 | 15335 | 86,19%
CATALUNA 77438 71591 | 60756 | 84,87% || 71589 | 71887 |100,42%| 70450 | 71136 |100,97%| 68908 | 69361 |100,66%
C.VALENCIANA 47574 44185 44343 43450 41997
EXTREMADURA 9423 9388 99,63% || 8880 9005 |101,41%( 9167 8895 8933 8783 8696 | 99,01%
GALICIA 21089 | 21071 | 99,91% || 19727 | 19713 | 99,93% | 19630 | 19613 | 99,91% |[ 19427 | 19383 | 99,77% || 19062 | 19025 | 99,81%
MADRID 69374 | 73028 |105,27%]| 65343 | 68124 |104,26%| 65505 | 68879 |[105,15%|f 64879 | 68380 |105,40%| 63112 | 67073 |106,28%
MURCIA 16682 | 16594 | 99,47% || 16105 | 15946 | 99,01% || 16308 | 16240 | 99,58% || 15976 | 16257 [101,76%| 15528 [ 16075 |103,52%
NAVARRA 6731 NC 6075 NC 6183 NC 6007 NC 5894 NC
PAIS VASCO 20533 19116 19379 18849 18247
RIOJA (LA) 3188 3231 |101,35%]( 2903 2952 1101,69%( 2834 2935 |103,56%( 2732 2809 [102,82%| 2662 2715 (101,99%
CEUTA 1128 1086 1202 1096 1060 1123 [105,94%
MELILLA 1516 1445 95,32% [ 1509 1410 | 93,44% || 1625 1562 | 96,12% || 1510 1456 | 96,42% || 1456 1005 | 69,02%
TOTAL 453348 225438 (49,73% |[424440)|272929(64,30% [[426076|276892|64,99% ||418432(297378|71,07% ||408734(297185]72,71%
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ANEXO XIV: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE AMINOACIDOS:
OTRAS AMINOACIDOPATIAS

CASOS DETECTADOS CON TIROSINEMIA TIPO-I (Tyr-I)

TABLA 4. CASOS TYR-I DETECTADOS EN EL PERIODO: 1996-2016 ‘

TIROSINEMIA TIPO | (TYR-I): 1996-2016 TIROSINEMIA TIPO | (TYR-I) : 2001-2016 TLC |MS/MS CCAA
Laboratorio 1996 | 1997|1998 | 1999 | 2000 | 2001|2002 [ 2003 | 2004 | 2005 | 2006| 2007 | 2008|2009 | 2010 | 2011 | 2012 |2013| 2014 | 2015 | 2016 [TOTAL| TOTAL
Malaga 0 0
Granada CERRADO 0 0 ANDALUCIA
Sevilla (HVM) CERRADO 0 0
Sevilla (HVR) 1 0 1
Zaragoza (HMS) 0 0 )
ARAGON
Zaragoza (HCU) CERRADO 0 0
Oviedo 0 0 ASTURIAS
Baleares 0 0 BALEARES
La Laguna 0 0 CANARIAS
Santander 0 0 CANTABRIA
Valladolid 0 0 CASTILLA'Y LEON
Talavera 1 0 1 CASTILLA-LA MANCHA
Barcelona 1 1 1 1 CATALUNA
AIicant-e SERREDO Y g C.VALENCIANA
Valencia 0 0
Badajoz 0 0 EXTREMADURA
Santiago 1 1 1 2 1 1 5 GALICIA
Madrid 1 0 1 MADRID
Murcia 1 1 0 MURCIA
Pamplona 0 0 NAVARRA
Bilbao 0 0 PAIS VASCO
[T RIOJA 0 0 LA RIOJA
Sevilla HVR 0 CEUTA
Murcia 0 MELILLA
0 0 1 0 1 0 0 0 0 1 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 3
0 0 0 0 0 1 1 0 0 0 0 1 0 0 0 0 3 1 0 0 2 9
[ | CROMATOGRAFIATLC | | INCORPORACION MS/MS |
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS CASOS TYR-I INCIDENCIA
CROMATOGRAFIA (TLC) 1.500.826 3 1:500.275
ESPECTROMETRIA MASAS (MS/MS) 2.166.669 9 1:240.741
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ANEXO XIV: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE AMINOACIDOS:
OTRAS AMINOACIDOPATIAS

CASOS CON TIROSINEMIA PERSISTENTE

TABLA 5. CASOS TYR PERSISTENTE DETECTADOS EN EL PERIODO: 1996-2016

TIROSINEMIA PERSISTENTE : 1996-2016 TIROSINEMIA PERSISTENTE: 2001-2016 TLC [MS/MS CCAA
Laboratorio 1996 | 1997 | 1998 | 1999 | 2000 (2001 2002|2003 |2004|2005|2006| 2007 | 2008|2009| 2010 | 2011 | 2012 {2013 2014 | 2015 | 2016 | TOTAL| TOTAL Total [TOTAL
Malaga 0 0 ANDALUCIA 1 0
Granada CERRADO 0 0
Sevilla (HVM) 1 CERRADO 1 0
Sevilla (HVR) 0 0
Zaragoza (HMS) 0 0 ARAGON 0 0
Zaragoza (HCU) CERRADO 0 0
Oviedo 0 0 ASTURIAS 0 0
Baleares 0 0 BALEARES 0 0
La Laguna 0 0 CANARIAS 0 0
Santander 0 0 CANTABRIA 0 0
Valladolid 0 0 CASTILLA Y LEON 0 0
Talavera 1 1 0 |CASTILLA-LAMANCHA| 1 0
Barcelona 0 0 CATALUNA 0 0
Alicante CERRADO | 0 0 C.VALENCIANA 0 0
Valencia 0 0
Badajoz 0 0 EXTREMADURA 0 0
Santiago 0 0 GALICIA 0 0
Madrid 4 0 4 MADRID 0 4
Murcia 2 1 0 3 MURCIA 0 3
Pamplona 0 0 NAVARRA 0 0
Bilbao 0 0 PAIS VASCO 0 0
[! RIOJA 0 0 LA RIOJA 0 0
Ceuta 0 CEUTA 0
Murcia 0 MELILLA 0
0 0 0 2 o|lo|]o|]o|]o|o|[o|]o]o]|]o]| oo 0 o|lo]| o0 0 0 2 2 7
0 0 0 0 olo|Jo]J]o]J]o|of[of]o]z2]o0]o 1 4 1o o 0 0 7
[ | CROMATOGRAFIATLC | | INCORPORACION MS/MS |
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS CASOS TP INCIDENCIA
CROMATOGRAFIA (TLC) 1.500.826 2 1:750.413
ESPECTROMETRIA MASAS (MS/MS) 2.166.669 7 1:309.524
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ANEXO XIV: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE AMINOACIDOS:
OTRAS AMINOACIDOPATIAS

CASOS DETECTADOS CON TIROSINEMIA TRANSITORIA

TABLA 6. CASOS TYR TRANSITORIA DETECTADOS EN EL PERIODO: 1996-2016 |

TIROSINEMIA TRANSITORIA (TT): 1996-2016 TIROSINEMIA TRANSITORIA (TT): 2001-2016 TLC | MS/MS CCAA
1996 [ 1997 | 1998 | 1999 | 2000 | 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | TOTAL | TOTAL
Malaga 0 0
Grar]ada 3 4 1 CERRADO 8 0 ANDALUCIA
Sevilla (HVM) CERRADO 0 0
Sevilla (HVR) 2 9 4 8 0 23
Zaragoza 0 0 ARAGON
Zaragoza (HCU) CERRADO 0 0
Oviedo 0 0 ASTURIAS
Baleares 0 0 BALEARES
La Laguna 0 0 CANARIAS
Santander 1 2 2 5 0 CANTABRIA
Valladolid 0 0 CASTILLA | LEON
Talavera 0 0 CASTILLATLA MANCHA
Barcelona 1 0 1 |CATALUNA
Allcant? 4 EEADE & Y C.VALENCIANA
Valencia 36 36 0
Badajoz 0 0 EXTREMADURA
Santiago 17 27 16 14 19 17 53 37 29 93 136 |GALICIA
Madrid 2 0 2 MADRID
Murcia 0 0 MURCIA
Pamplona 0 0 NAVARRA
Bilbao 0 0 PAIS VASCO
[! RIOJA 0 0 [! RIOJA
Sevilla HVR 0 CEUTA
Murcia 0 MELILLA
24 31 52 14 20 0 0 0 0 0 0 0 1 0 2 2 0 0 0 0 0 146
0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 17 0 0 53 39 31 0 9 5 8 162

CROMATOGRAFIA TLC ‘ INCORPORACION MS/MS

PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS CASOSTT INCIDENCIA
CROMATOGRAFIA (TLC) 1.500.826 146 1:10.280
ESPECTROMETRIA MASAS (MS/MS) 2.166.669 162 1:13.374
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ANEXO XV: TRASTORNOS DEL TRANSPORTE DE AMINOACIDOS:
AMINOACIDURIAS

ANEXO XV. TRASTORNOS DEL TRANSPORTE DE
AMINOACIDOS:

AMINOACIDURIAS
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ANEXO XV: TRASTORNOS DEL TRANSPORTE DE AMINOACIDOS:
AMINOACIDURIAS

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS PARA AMINOACIDURIAS POR CC. AA.

TABLA 1. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA AOs PERIODO 1996-2016

ANDALUCIA

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

ARAGON

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

ASTURIAS (PPDO DE)

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

BALEARES (ILLES)

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

CANARIAS (ISLAS)

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

CANTABRIA

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

CASTILLA Y LEON

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

CASTILLA-LA MANCHA

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

CATALUNA

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

C. VALENCIANA

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
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ANEXO XV: TRASTORNOS DEL TRANSPORTE DE AMINOACIDOS:

AMINOACIDURIAS
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ANEXO XV: TRASTORNOS DEL TRANSPORTE DE AMINOACIDOS:
AMINOACIDURIAS

CASOS DETECTADOS

TABLA 1. CASOS CISTINURIA DETECTADOS EN EL PERIODO: 1996-2016

AMINOACIDURIAS: 1996-2016 CISTINURIA

1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 TOTAL Total
Malaga | | 0 ANDALUCIA 0
L [ [ [ [ |
Granada CERRADO 0
Sevilla (HVM) CERRADO 0
Sevilla (HVR) 0
Zaragoza (HMS) 0 ARAGON 0
Zaragoza (HCU) CERRADO 0
Oviedo 0 ASTURIAS 0
BALEARES 0 BALEARES 0
La Laguna 0 CANARIAS 0
Santander 0 CANTABRIA 0
Valladolid 0 CASTILLAY LEON 0
Talavera 0  CASTILLA-LA MANCHA 0
Barcelona 0 CATALUNA 0
Alicante 1 1 C.VALENCIANA 1
Valencia 0
Badajoz 4 2 6 EXTREMADURA 6
Santiago 4 1 2 1 1 1 2 1 5 1 3 6 28 GALICIA 28
Madrid 0 MADRID 0
Murcia 1 2 1 2 4 1 1 1 2 1 1 17 MURCIA 17
Pamplona 0 NAVARRA 0
Bilbao 0 PAISVASCO 0
LA RIOJA 0 LA RIOJA 0
Ceuta 0 CEUTA 0
Melilla 0  MELILLA 0
52 52
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ANEXO XV: TRASTORNOS DEL TRANSPORTE DE AMINOACIDOS:
AMINOACIDURIAS

CASOS DETECTADOS

TABLA 2. CASOS CISTINURIA-LISINURIA DETECTADOS EN EL PERIODO: 1996-2016

AMINOACIDURIAS: 1996-2016 CISTINURIA-LISINURIA

1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 TOTAL

Méalaga 0
Granada O |ANDALUCIA
Sevilla (HVM) 0
Sevilla (HVR) 0
Zaragoza (HMS) 0 ARAGON
Zaragoza (HCU) 0
Oviedo 0 ASTURIAS
BALEARES 0 BALEARES
La Laguna 0 CANARIAS
Santander 0 CANTABRIA
Valladolid 0 CASTILLAy LEON
Talavera 0 CASTILLATLA MANCHA
Barcelona 0 |[CATALUNA
Alicante ! 1 ICVALENCIANA 1
Valencia 0
Badajoz 4 9 13 |EXTREMADURA 13
Santiago 3 8 3 4 2 1 21 [GALICIA 21
Madrid 0 MADRID
Murcia 2 1 3 1 3 1 4 1 2 3 1 1 23 MURCIA 23
Pamplona 0 NAVARRA
Bilbao 0 PAIS VASCO
LA RIOJA 0 LARIOJA
Ceuta 0 CEUTA
Melilla 0 MELILLA
58 58
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ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS

ANEXO XVI

TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE LOS ACIDOS
GRASOS (AG)

MCADD
LCHADD
VLCADD
SCADD
CTD/CUD

A
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ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS:

MCADD

z

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR CC. AA. PARA MCADD

7

TABLA 1. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA MCADD PERIODO 2001-2016
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ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS:

MCADD

7

TABLA 1. Cont. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA MCADD PERIODO 2001-2016
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ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS:

MCADD
TABLA 2. COBERTURA MCADD PERIODO: 2001-2016
8 2 s |8 &) s |8 2 s |8 ) s |8 2 £ |8 3 |8 2 = |8 8 =
g Gw RSl B |8w B2 B |8w 82| B |8w |82 2 |8w|RS| B |8w RS B |8w|[RS| B |8w|Bg| B
o EZ2|(20| & EZ|=g| & |EZ|=9| & EZ|S2g| & |EZ|=9| & EZ|=£g| & |e2|[=g| & EZ|£9| &
] i o O =) S o O =) T o O =) S @ O =) T [ =) S @ O o ] [ o ] @ O o
2 < S |2 < S |z < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < 3
2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008
ANDALUCIA 81108 81865 86120 89022 91807 95304 96062 100293 83788| 83,54%
ARAGON 10347 10363 11000 11458 11628 12280 12859 13675
ASTURIAS 6849 6729 7107 7218 7482 7596 7833 8221
BALEARES 9858 10420 10654 10792 10925 11675 11917 12713
CANARIAS 19262 19461 19266 19207 20127 20668 19740 20672
CANTABRIA 4280 4560 4873 5060 5267 5229 5379 5386
CASTILLA Y LEON 17579 18100 18607 18900 19425 19775 20077 21311
CASTILLATLA MANCHA| 16796 17117 18051 18507 19007 20389 20875 23038] 20956] 90,96%
CATALURA 65081 68546 73214 76968 79766 82300 84037 89249
CVALENCIANA | 42290 44193 47322 48954 50628 52756 54478 57083
EXTREMADURA 9903 9778 9962 9899 9993 10118 9981 10735] 10318] 96,12%
GALICIA 19361 19037] 98,33%| 19327] 19070] 98,67%| 20423[ 20150] 98,66%| 20621] 20420 99,03%| 21097| 20982 99,45%| 21392] 21270 99,43%| 21752] 21646] 99,51%| 23175[ 23106] 99,70%
MADRID 59724 63156 67046 69027 69367 71912 74837 78792
MURCIA 14990 15489 16444 16677 17330 18091 18602| 16456] 8846%| 19386] 19487| 100,52%
NAVARRA 5710 5802 6180 6293 6149 6551 6595 7029
PAIS VASCO 17649 18134 19270 19574 19698 20026 20594] 17657| 85,73%| 21310] 21975 103,12%
RIOJA (LA) 2412 2576 2870 2939 3038 3070 3272 3518
CEUTA 981 1023 1015 1061 1065 1409 1136 1165
MELILLA 1133 1049 1107 995 1012 1366 1112 1066| 95,86% 1252 1336 106,7
405313| 19037 4,69%| 417688 19070 4,56%| 440531 20150 4,57%| 453172 20420 4,50%| 464811 20982 4,51%| 481907| 21270 4,41%| 491138 56825 |11,57% | 518503| 180966| 34,90%
8 8 g |8 g g |8 8 g |8 g g |8 8 g |8 g g |8 8 g |8 g g
2 gw|g®E 2 I - 2 suw | §ZF 2 guw|REZ 2 suw | g2 2 guw|R®EZ 2 gw | ®2 2 guw |72 =
J EZ| =9 i EZ | £9 i EZ (=9 i EZ | £9 i EZ (=9 i EZ | =9 & EZ (=9 i EZ |29 &
o 5 s O o S s O @ S s O o S s O @ S s O o S © O o S RS o0 S © O o
2 < S |2 < 3 |2 < S |2 < 8 |2 < S |2 < 3 |2 < 8 | £ < 3
2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA 94616] 79698] 84,23%| 92201] 83375 90,43%| 89552 92740[103,56%| 86375] 88608]102,59%| 81470 83274[102,21%| 82195] 84163[102,39%| 80633] 82046] 101,75%] 79263] 79409[100,18%
ARAGON 13062 12940] 9936 76,79%| 12610] 12767[101,25%| 11980] 12073[100,78%| 11662] 11749[100,75%] 11602] 11613[100,09%| 11352 11298] 99,52%| 10929 10932[100,03%
ASTURIAS 8210 7763 7782 7622 6671 6600 6455 6347] 6436[101,40%
BALEARES 12044 11967 11265 11002 10532 10673 10597 10616]  7718] 72,70%
CANARIAS 18952 18305 17423 17201 15859 16398 16146  8446] 52,31%| 16159 16178[100,12%
CANTABRIA 5619 5575 5344 5064 4831 4565 4375 4244]  3627[ 85,46%
CASTILLAY LEON | 20416 20486 19862 19046 17827 17886 17389 16675
CASTILLATLA MANCHA| 22322 21998 21364 20382 19068 18392 18214] 15680 86,09%| 17792 15335 86,19%
CATALUNA 85204 84368 81247 77438 71591 | 60756 84,87%| 71589 71887|100,42%| 70450| 71136] 100,97%| 68908] 69361[100,66%
CVALENCIANA | 52389 51684 49446 47574 44185 44343] 25543[ 57,60%| 43450 43495[100,10%| 41997] 42193[100,47%
EXTREMADURA 10314] 10269 99,56%| 10128 10785]106,49%| 9938] 10705]107,72%| 9423] 9388| 99,63%| 8880] 9005[101,41%] 9167 NC| 8895] 8933 8783]  8696] 99,01%
GALICIA 22537] 22523] 99,94%[ 22047] 22031] 99,93%| 21594] 21588] 99,97%| 21089] 21071[ 99,91%| 19727] 19713 99,93%| 19630 19613] 99,91%| 19427 19383] 99,77%| 19062] 19025] 99,81%
MADRID 75957 73878 72023| 63427 69374] 73028[105,27%| 65343] 68124]104,26%| 65505] 68879[105,15%| 64879] 68380[ 105,40%| 63112[ 67073]106,28%
MURCIA 18571] 18485] 99,54%| 18039 17830 98,84%| 17408] 17390] 99,90%| 16682] 16594] 99,47%| 16105] 15946] 99,01%| 16308] 16240[ 99,58%| 15976] 16257 101,76%| 15528] 16075[103,52%
NAVARRA 6844 6778 6747 6731 6075 6183 6007 NC 5894 NC
PAIS VASCO 20905| 21623(103,43%| 21170| 21722|102,60%| 21155| 21638|102,28%| 20533| 21044|102,49%| 19116 19489|101,95%| 19379| 19749|101,91%| 18849 19210| 101,92%| 18247| 18563|101,73%
RIOJA (LA) 3330 3374 3172 3188 3231(101,35% 2903 2952|101,69% 2834 2935(103,56% 2732 2809| 102,82% 2662 2715(101,99%
CEUTA 1152 1192 1166 1128 1086 1202 1096 1060 1123]105,94%
MELILLA 1273 1325|104,08% 1359 1383|101,77% 1455 1516 1445| 95,32% 1509 1410| 93,44% 1625 1562| 96,12% 1510 1456| 96,42% 1456 1005| 69,02%
493717 153923(31,17% | 485252]| 167062(34,42% | 470553| 240255(51,05% | 453348| 246482|54,37% | 424440|292418| 68,90% | 410309|322184|78,52% | 405970| 368525| 90,78% | 402840| 385464|94,95%
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ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS:

MCADD
CASOS DETECTADOS MCADD
TABLA 3. CASOS DETECTADOS MCADD PERIODO: 2001-2016
RN ANALIZADOS= 2.545.054 CASOS MCADD= 145 INCIDENCIA=1:17.552

Laboratorio 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 2006 | 2007 | 2008 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | TOTAL CCAA TOTAL
Mal 2 4 1 .

4a9a 112121213 6 ANDALUCIA 37
Sevilla HVR 4 3 1 4 4 2 3 21
Zaragoza HMS 1 1 3 5 ARAGON 5
Oviedo 0 ASTURIAS 0
Baleares 0 BALEARES 0
La Laguna 2 2 CANARIAS 2
Santander 0 CANTABRIA 0
Valladolid 0 CASTILLAY LEON 0
Talavera 2 1 3 CASTILLA-LA MANCHA 3
Barcelona 6 5 4 4 19 CATALUNA 19
Valencia 3 7 4 14 C.VALENCIANA 14
Badajoz 0 EXTREMADURA 0
Santiago 3 1 1 2 3 2 2 1 2 1 1 19 GALICIA 19
Madrid 5 7 5 9 4 4 34 MADRID 34
Murcia 1 1 2 MURCIA 2
Pamplona 0 NAVARRA 0
Bilbao 2 1 2 2 9 PAIS VASCO 9
Zaragoza HMS 1 LA RIOJA 1
Sevilla HVR CEUTA 0
Murcia MELILLA 0

TOTAL 8 1 1 2 0 0 0 4 8 7 10 14 19 24 24 28 145 145
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS INICIO CASOS MCADD INCIDENCIA
MS/MS 2.545.054 145 1:17.552
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ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS:

z

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR CC. AA. PARA LCHADD
TABLA 1. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA LCHADD PERIODO 2001-2016
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ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS:

LCHADD

Z

TABLA 1. Cont. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA LCHADD PERIODO 2001-2016
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ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS:

TABLA 2. COBERTURA LCHADD PERIODO: 2001-2016

g |3 g ¢ |3 £ 18 |3 £ |8 |3 E |8 |3 = |8 |3 g 18 |3 g |8 3 <
! Sw|B82| B |8w | B2 P |8w0|RS| B |8uw|B82| B2 |8w| B2 B |8u|RS| B |8w|B82| B |8w|lR2| B
O EZ|=0 in EZ| =0 i EZ | =0 iy EZ| =0 &5 EZ| =0 i EZ| =0 i EZ | =0 i EZ | =0 &5
] S =@ =) S o O =) S w @ =) S [ @ T e =) S o O =) S o =) S o O =)
2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < 5
2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008
ANDALUCIA 81108 81865 86120 89022 91807 95304 96062 100293| 83788 83,54%
ARAGON 10347 10363 11000 11458 11628 12280 12859 13675
ASTURIAS 6849 6729 7107 7218 7482 7596 7833 8221
BALEARES 9858 10420 10654 10792 10925 11675 11917 12713
CANARIAS 19262 19461 19266 19207 20127 20668 19740 20672
CANTABRIA 4280 4560 4873 5060 5267 5229 5379 5886
CASTILLAY LEON 17579 18100 18607 18900 19425 19775 20077 21311
CASTILLATLA MANCHA| 16796 17117 18051 18507 19007 20389 20875 23038| 20956 90,96%
CATALURA 65081 68546 73214 76968 79766 82300 84037 89249
CVALENCIANA | 42290 44193 47322 48954 50628 52756 54478 57083
EXTREMADURA 9903 9778 9962 9899 9993 10118 9981 10735 10318| 96,12%
GALICIA 19361 19037 98,33%| 19327 19070| 98,67%| 20423| 20150 98,66%| 20621| 20420[ 99,03%| 21097 20982| 99,45%| 21392| 21270 99,43%| 21752| 21646] 99,51%| 23175| 23106| 99,70%
MADRID 59724 63156 67046 69027 69367 71912 74837 78792
MURCIA 14990 15489 16444 16677 17330 18091 18602 16456 88,46%| 19386] 19487| 100,52%
NAVARRA 5710 5802 6180 6293 6149 6551 6595 7029
PAIS VASCO 17649 18134 19270 19574 19698 20026 20594 *r*xrex 21310 *rxxxx
RIOJA (LA) 2412 2576 2870 2939 3038 3070 3272 3518
CEUTA 981 1023 1015 1061 1065 1409 1136 1165
MELILLA 1133 1049 1107 995 1012 1366 1112 1066| 95,86%| 1252| 1336] 106,7
405313| 19037| 4,69%| 417688 19070 4,56%| 440531 20150 4,57%| 453172 20420 4,50%| 464811 20982| 4,51%| 481907| 21270 4,41%| 491138[ 39168 [ 7,97% [ 518503]158991 [30,66%
8 2 g |8 8 g |8 g g |8 g g |8 g g |8 g g |8 2 g |8 2 g
3 guw|®2 2 guw| g2 2 sw| g2 = guw| g2 2 sw |33 2 guw| g2 = guw| g2 2 guw | REZ 2
g EZ |58 & EZ | =9 & EZ |29 & EZ |29 & EZ |29 & EZ | =9 & EZ |29 & EZ | =9 &
o S gU =) iS gU [=a) S gU @ S gU =) S gU =) i gU @ S gU @ S gU =)
2 < 8 |2 < 8 |2 < 8 |2 < 8 | = < 8 |2 < 8 |2 < 3 2 < 3
2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA 94616| 79698| 84,23%| 92201[ 83375| 90,43%| 89552] 92740[103,56%| 86375 88608|102,59%| 81470 83274[102,21%| 82195| 84163]|102,39%| 80633| 82046 101,75%| 79263| 79409]100,18%
ARAGON 13062 12940( 9936| 76,79%| 12610] 12767|101,25%| 11980 12073[100,78%| 11662] 11749(100,75%| 11602 11613]100,09%| 11352| 11298 99,52%| 10929 10932|100,03%
ASTURIAS 8210 7763 7782 7622 6671 6600 6455 6347| 6436[101,40%
BALEARES 12044 11967 11265 11002 10532 10673 10597 10616| 7718| 72,70%
CANARIAS 18952 18305 17423 17201 15859 16398 16146| 8446| 52,31%| 16159 16178/100,12%
CANTABRIA 5619 5575 5344 5064 4831 4565 4375 4244]  3627| 85,46%
CASTILLAY LEON 20416 20486 19862 19046 17827 17886 17389 16675
CASTILLATLA MANCHA[ 22322 21998 21364 20382 19068 18392 18214 15680[ 86,09%| 17792 15335| 86,19%
CATALURA 85204 84368 81247 77438 71591 | 60756| 84,87%| 71589| 71887|100,42%| 70450 71136|100,97%| 68908| 69361]100,66%
C.VALENCIANA | 52389 51684 49446 47574 44185 44343| 25543| 57,60%| 43450| 43495[100,10%| 41997 42193[100,47%
EXTREMADURA 10314 10269] 99,56%| 10128| 10785|106,49%| 9938 10705[107,72%| 9423| 9388| 99,63%| 8880[ 9005[101,41%| 9167 NC 8895| 8933 8783|  8696| 99,01%
GALICIA 22537 22523[ 99,94%| 22047 22031 99,93%| 21594 21588| 99,97%| 21089| 21071 99,91%| 19727 19713| 99,93%| 19630] 19613| 99,91%| 19427 19383| 99,77%| 19062| 19025| 99,81%
MADRID 75957 73878 72023| 63427 69374| 73028|105,27%| 65343| 68124[104,26%| 65505| 68879]|105,15%| 64879 68380| 105,40%| 63112| 67073]|106,28%
MURCIA 18571| 18485| 99,54%| 18039| 17830| 98,84%| 17408| 17390| 99,90%| 16682| 16594| 99,47%| 16105| 15946| 99,01%| 16308| 16240| 99,58%| 15976| 16257]101,76%| 15528| 16075|103,52%
NAVARRA 6844 6778 6747 6731 6075 6183 6007 NC 5894 NC
PAIS VASCO 20905 | ¥¥+#kkx A7) [ 21155 *xerrks 20533| 21044]|102,49%| 19116| 19489[101,95%| 19379] 19749|101,91%| 18849[ 19210|101,92%| 18247| 18563]|101,73%
RIOJA (LA) 3330 3374 3172 3188 3231[101,35%| 2903| 2952|101,69%| 2834] 2935|103,56%| 2732| 2809] 102,82%| 2662| 2715/101,99%
CEUTA 1152 1192 1166 1128 1086 1202 1096 1060  1123[105,94%
MELILLA 1273]  1325[104,08%| 1359] 1383[101,77%| 1455 1516 1445| 95,32%| 1509| 1410[ 93,44%| 1625 1562| 96,12%| 1510[ 1456| 96,42%| 1456 1005| 69,02%
493717] 132300] 26,80% | 485252| 145340]29,95% | 470553| 218617|46,46% | 453348| 246482[54,37% | 424440( 292418|68,90% | 410309]322184[78,52% | 405970[ 368529[ 90,78% | 402840 385464|95,69%
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ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS:

CASOS DETECTADOS LCHADD

TABLA 3. CASOS DETECTADOS LCHADD PERIODO: 2001-2016

RN ANALIZADOS= 2.440.439 CASOS LCHADD=8

INCIDENCIA= 1: 305.055

Laboratorio 2001 | 2002 | 2003 2004 {2005 | 2006 | 2007 {2008 | 2009 | 2010 | 2011 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | TOTAL TOTAL
Malaga 1 1 p
ol IR 5 ANDALUCIA 1
Zaragoza HMS 0 ARAGON 0
Oviedo 0 ASTURIAS 0
Baleares 0 BALEARES 0
La Laguna 1 1 CANARIAS 1
Santander 0 CANTABRIA 0
Valladolid 0 CASTILLA LEON 0
Talavera 0 CASTILLA LAMANCHA| O
Barcelona 0 CATALUNA 0
Valencia 0 C.VALENCIANA 0
Badajoz 0 EXTREMADURA 0
Santiago 1 1 1 3 GALICIA 3
Madrid 2 1 3 MADRID 3
Murcia 0 MURCIA 0
Pamplona 0 NAVARRA 0
Zaragoza HMS 0 RIOJA 0
Sevilla HVR CEUTA 0
Murcia MELILLA 0

0 0 1 0 1 0 0 0 1 0 2 0 0 1 2 8 8

PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS INICIO | CASOS LCHADD | INCIDENCIA
MS/MS 2.440.439 8 1:305.055
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ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS:
VLCADD

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR CC. AA. PARA VLCADD

TABLA 1. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA VLCAD PERIODO 2001-2016 |

ANDALUCIA ARAGON
Mélaga Sevilla HVR Zaragoza HMS
100000 30000
80000 25000
20000
60000
15000
40000
10000
20000 5000
o <= A 0
ASTURIAS (PPDO DE) BALEARES (ILLES)
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
CANARIAS (ISLAS) CANTABRIA
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

CASTILLA LA MANCHA
CASTILLLA y LEON Ms/Ms

30000

25000

20000

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS 1000

10000

5000

2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011
2012
2013
2014
2015
2016

CATALUNA

MS/MS

100000
COMUNIDAD VALENCIANA
80000
60000
40000
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

20000

o]

2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011
2012
2013
2014
2015
2016
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ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS:
VLCADD

TABLA 1. Cont. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA VLCADD PERIODO 2001-2016 |

EXTREMADURA GALICIA
MS/MS MS/MS
30000 30000
25000 25000
20000 20000
15000 15000
10000 10000
5000 5000
0 0
= o m no® ~o® Q@ 9 = o =™ s . =4 o o M ¥ w0 v ™~ ®@ o o - o~ M = n o
[=] = (=] f=1 (=] f=] Q f= [= i=] f= p=] f=] f=] f=] i=]
RS IRIRIIIIREERERRERR S S8 RE22 S E8E8EREREE
MADRID (COMUNIDAD DE) MURCIA (REGION DE)
MS/MS MS/MS
100000 30000
80000 25000
20000
60000
15000
40000
10000
20000 5000
0 0
4 o4 = % 9 9w ® 9@ 9 o o o <% 0N 9o 4 o Mo 0 9N W K ® 9 9 = o ®m % 0 0
(=3 (=3 (=3 (=3 [= (=3 (=3 (= f=J - f=] P - L=} - P= o o f=} (=] o [= [=] [=] [=3
" RRIIRRIRIRRRERERRR SREEREBEEREEEREREERER
NAVARRA (CF) PAIS VASCO
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
RIOJA (LA) MELILLA
MS/MS MS/MS
15000 15000
12000 12000
9000 9000
6000 6000
3000 3000
0 0
2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010
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VLCADD

ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS:

TABLA 2. COBERTURA VLCADD PERIODO: 2001-2016

8 3 £ |8 4 s |8 3 s |8 8 £ |8 g s |8 8 g |8 g g |8 8 g
b Suw R3] 2 | 8w |8 B |Sw|BS| B |8w|RS| 2 |2w |82 B |Sw|BRS| 2 |8 RS 2 |8w|RS| B
o EZ| =0 i EZ| =0 i EZ|£0 s EZ|£0 5 EZ| =0 = EZ|£0 i EZ| =0 = EZ| =0 &
] S o © =) S [l © S o © =) S o O @ S o © © S o O =) S o © o S o O ©
g < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S
2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008
ANDALUCIA 81108 81865 86120 89022 91807 95304 96062 100293| 83788| 83,54%
ARAGON 10347 10363 11000 11458 11628 12280 12859 13675
ASTURIAS 6849 6729 7107 7218 7482 7596 7833 8221
BALEARES 9858 10420 10654 10792 10925 11675 11917 12713
CANARIAS 19262 19461 19266 19207 20127 20668 19740 20672
CANTABRIA 4280 4560 4873 5060 5267 5229 5379 5886
CASTILLAY LEON 17579 18100 18607 18900 19425 19775 20077 21311
CASTILLATLA MANCHA| 16796 17117 18051 18507 19007 20389 20875 23038
CATALURA 65081 68546 73214 76968 79766 82300 84037 89249
C.VALENCIANA | 42290 44193 47322 48954 50628 52756 54478 57083
EXTREMADURA 9903 9778 9962 9899 9993 10118 9981 10735| 10318| 96,12%
GALICIA 19361| 19037| 98,33%| 19327| 19070| 98,67%| 20423| 20150| 98,66%| 20621 20420| 99,03%| 21097| 20982| 99,45%| 21392 21270| 99,43%| 21752| 21646| 99,51%| 23175 23106| 99,70%
MADRID 59724 63156 67046 69027 69367 71912 74837 78792
MURCIA 14990 15489 16444 16677 17330 18091 18602| 16456| 88,46%| 19386 19487[ 100,52%
NAVARRA 5710 5802 6180 6293 6149 6551 6595 7029
PAIS VASCO 17649 18134 19270 19574 19698 20026 20594 21310
RIOJA (LA) 2412 2576 2870 2939 3038 3070 3272 3518
CEUTA 981 1023 1015 1061 1065 1409 1136 1165
MELILLA 1133 1049 1107 995 1012 1366 1112 1066] 95,86%| 1252] 1336] 106,7
405313| 19037 4,69%| 417688| 19070| 4,56%| 440531| 20150| 4,57%| 453172 20420| 4,50%| 464811 20982 4,51%| 481907| 21270] 4,41%| 491138| 39168 | 7,97% | 518503[138035 | 26,62%
8 s g |8 g g |8 g g |8 g g |8 g g |8 g g |8 g g |8 g g
g guw|RE 2 sw|R®E 2 Sw|RB2| B |8u|RE 2 sw | RBE 2 sw|R®E 2 Sw |85 B |ow| 8% 2
o EZ |29 &5 EZ |29 & EZ (=9 i EZ (=29 &5 EZ | =9 i EZ (=29 &5 EZ |29 &5 EZ| =9 i
o 5 s O o0 5 ER o 5 @ O @ 5 s O o0 5 s O o 5 @ O o0 5 © O o? 5 z O )
2 < S |2 < 8 |2 < S |2 < S |2 < 8 |2 < S |2 < S |2 < 38
2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA 94616 79698| 84,23%| 92201] 83375| 90,43%| 89552 92740[103,56%| 86375 88608| 102,59%| 81470 83274| 102,21%| 82195 84163 102,39%| 80633| 82046[101,75%| 79263| 79409| 100,18%
ARAGON 13062 12940  9936| 76,79%| 12610( 12767|101,25%| 11980 12073| 100,78%| 11662| 11749| 100,75%| 11602| 11613| 100,09%| 11352| 11298 99,52%| 10929 10932| 100,03%
ASTURIAS 8210 7763 7782 7622 6671 6600 6455 6347
BALEARES 12044 11967] 11265, 11002 10532 10673 10597 10616}
CANARIAS 18952 18305 17423 17201/ 15859 16398 16146) 16159
CANTABRIA 5619 5575 5344 5064 4831 4565) 4375 4244/
CASTILLAY LEON 20416 20486, 19862 19046, 17827] 17886, 17389 16675
CASTILLATLA MANCHA| 22322 21998] 21364 20382 19068| 18392 18214| 15680| 86,09%| 17792 15335| 86,19%
CATALURA 85204 84368 81247 77438 71591 | 60756| 84,87%| 71589 71887| 100,42%| 70450[ 71136/100,97%| 68908| 69361| 100,66%
C.VALENCIANA 52389 51684 49446 47574 44185 44343 43450 41997
EXTREMADURA 10314| 10269] 99,56%| 10128 10785| 106,49%| 9938| 10705|107,72%| 9423| 9388| 99,63%| 8880] 9005| 101,41%| 9167 NC 8895|  8933[100,43%| 8783| 8696 99,01%
GALICIA 22537| 22523 99,94%| 22047] 22031 99,93%| 21594 21588| 99,97%| 21089 21071| 99,91%| 19727| 19713| 99,93%| 19630 19613| 99,91%| 19427| 19383| 99,77%| 19062| 19025 99,81%
MADRID 75957, 73878 72023 63427| 88,06%| 69374| 73028| 105,27%| 65343| 68124| 104,26%| 65505 68879 105,15%| 64879 68380[105,40%| 63112| 67073| 106,28%
MURCIA 18571| 18485 99,54%| 18039] 17830 98,84%| 17408 17390| 99,90%| 16682 16594 99,47%| 16105| 15946 99,01%| 16308| 16240 99,58%| 15976] 16257|101,76%| 15528 16075 103,52%
NAVARRA 6844 6778 6747 6731 6075 6183 6007 5894
PAIS VASCO 20905 21170 21155 20533 19116} 19379 18849 18247
RIOJA (LA) 3330 3374 3172 3188|  3231f 101,35%| 2903 2952 101,69%| 2834] 2935| 103,56%| 2732  2809(102,82%|  2662|  2715[ 101,99%
CEUTA 1152 1192 1166 1128 1086 1202 1096 1060[ 1123 105,94%
MELILLA 1273|  1325| 104,08%|  1359]  1383[ 101,77%| 1455 1516| 1445 9532%| 1509|  1410[ 93,44%| 1625| 1562| 96,12%|  1510| 1456 96,42%|  1456| 1005 69,02%
493717| 132300 26,80%| 485252| 145340\ 29,95%| 470553| 218617| 46,46%| 453348| 225438| 49,73%| 424440| 272929 64,30%| 410309| 276892 67,48%| 405970 297378| 73,25%| 402840 290749| 72,17%
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ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS:

CASOS DETECTADOSO VLCADD

TABLA 3. CASOS DETECTADOS VLCADD PERIODO: 2001-2016

RN ANALIZADOS =2.188.748 CASOS VLCADD= 30

INCIDENCIA= 1:72.958

Laboratorio 2001 | 2002 (2003|2004 {2005 | 2006 | 2007 | 2008| 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | TOTAL TOTAL
Malaga 1 1 2 p
covla VR A 2 ANDALUCIA 3
Zaragoza HMS 0 ARAGON 0
Oviedo * * ASTURIAS *
Baleares * 0 BALEARES 0
La Laguna e e 0 CANARIAS 0
Santander * 0 CANTABRIA 0
Valladolid 0 CASTILLA LEON 0
Talavera 2 CASTILLA LA MANCHA| 2
Barcelona 3 1 6 CATALUNA 6
Valencia * 0 C.VALENCIANA 0
Badajoz 0 EXTREMADURA 0
Santiago 1 GALICIA 1
Madrid 4 2 2 4 2 17 MADRID 17
Murcia 1 MURCIA 1
Pamplona 0 NAVARRA 0
Bilbao * * * * * * * * * * 0 PAIS VASCO 0
Zaragoza HMS 0 RIOJA 0
Sevilla HVR CEUTA 0
Murcia MELILLA 0

0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 4 2 5 6 6 7 30 30

* Enfermedad No Incluida en el PCN de la CA
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS INICIO | CASOS VLCADD INCIDENCIA
MS/MS 2.110.649 30 1: 70.355
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ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS:
SCADD

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR CC. AA. PARA SCADD

TABLA 1. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA SCADD PERIODO 2001-2016 |

ANDALUCIA ARAGON

B Malaga Sevilla HVR W Zaragoza HMS

100000 30000
80000 25000

60000

15000
40000
10000

20000

o
2010

2011
2012
2013
2014
2015 I
2016 I
w
o é
2010 N
2011
2012 I
2013 I
2014
2015 I
2016

2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009

ASTURIAS (PPDO DE) BALEARES (ILLES)
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
CANARIAS (ISLAS) CANTABRIA
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

P CASTILLA LA MANCHA
CASTILLLA y LEON

uMS/MS
30000
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS 25000
20000
15000
10000

5000

o
2015 I
2016 I

2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011
2012
2013
2014

CATALUNA
COMUNIDAD VALENCIANA

uMS/MS

100000
80000 NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
60000
40000

20000

o
2013 I

2014 I
2015 I
2016 I

2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011
2012
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ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS:
SCADD

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR CC. AA. PARA SCADD

TABLA 1. Cont. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA SCADD PERIODO 2001-2016

EXTREMADURA
mMS/MS
30000
25000
20000
15000
10000

5000

o
2008 I
2009 NN
2010 I
2011 I
2012
2013 I
2015 I

2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2014

2016

GALICIA

| MS/MS

30000
25000
20000
15000
10000

5000

o

2001 I
2002 I
2003 I
2004 I
2005 I
2006 I
2007 I
2008 I
2009 I
2010
2011
2012
2013
2014 I
2015
2016 I

MADRID (COMUNIDAD DE)

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

MURCIA (REGION DE)

MS/MS

25000
20000
15000
10000

5000

<]
2007 I
2008 I
2009 I
2010
2011
2012
2013
2014 I
2015 I
2016 I

2001
2002
2003
2004
2005
2006

NAVARRA (CF)

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

PAIS VASCO

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

RIOJA (LA)

uMS/MS

15000
12000
9000

6000

- I I I I I I
0 l

2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007

MELILLA

mMS/MS

15000
12000
9000
6000

3000

2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010
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SCADD

ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS:

TABLA 2. COBERTURA SCADD

PERIODO: 2001-2016

8 a s |8 a s |8 a s |8 a s |8 a s |8 a s |8 a s |8 a s
g Sw B2 2 |8w RS 2 |8w 83| B |8w |82 B |[8w|RS| B |8u|Rg| 2 |8wlR2| B |8wl82| 2
O EZ| =20 i EZ|=0 i EZ (=0 & EZ|=0 i EZ (=0 & EZ|=0 i EZ[=0 & EZ (=0 i
(] G = © =2} ] g O o S w @ 2} ] [l o S w @ 2} ] e O o S =@ o S g O o
2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S
2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008
ANDALUCIA 81108 81865 86120 89022 91807 95304 96062 100293| 83788| 83,54%
ARAGON 10347 10363 11000 11458 11628 12280 12859 13675
ASTURIAS 6849 6729 7107 7218 7482 7596 7833 8221
BALEARES 9858 10420 10654 10792 10925 11675 11917 12713
CANARIAS 19262 19461 19266 19207 20127 20668 19740 20672
CANTABRIA 4280 4560 4873 5060 5267 5229 5379 5886
CASTILLAY LEON 17579 18100 18607 18900 19425 19775 20077 21311
CASTILLATLA MANCHA| 16796 17117 18051 18507 19007 20389 20875 23038
CATALUNA 65081 68546 73214 76968 79766 82300 84037 89249
C.VALENCIANA 42290 44193 47322 48954 50628 52756 54478 57083
EXTREMADURA 9903 9778 9962 9899 9993 10118 9981 10735
GALICIA 19361 19037| 98,33%| 19327 19070| 98,67%| 20423| 20150| 98,66%| 20621| 20420| 99,03%| 21097| 20982| 99,45%| 21392| 21270| 99,43%| 21752| 21646| 99,51%| 23175 23106/ 99,70%
MADRID 59724 63156 67046 69027 69367 71912 74837 78792
MURCIA 14990 15489 16444 16677 17330 18091 18602 16456| 88,46%| 19386| 19487 100,52%
NAVARRA 5710 5802 6180 6293 6149 6551 6595 7029
PAIS VASCO 17649 18134 19270 19574 19698 20026 20594 21310
RIOJA (LA) 2412 2576 2870 2939 3038 3070 3272 3518
CEUTA 981 1023 1015 1061 1065 1409 1136 1165
MELILLA 1133 1049 1107 995 1012 1366 1112 1066| 95,86% 1252 1336 106,7
405313| 19037 4,69%| 417688| 19070 4,56%| 440531| 20150 4,57%| 453172| 20420 4,50%| 464811| 20982 4,51%| 481907| 21270 4,41%| 491138| 39168 | 7,97% | 518503(127717 | 24,63%
8 g g |8 2 g |8 3 g |8 2 g |8 3 g |8 2 g |8 2 g |8 2 g
g Sw|8E 2 Sw|TS 2 Swl|%2 2 Sw |8 2 Swl|%2 2 Sw|TS 2 Swl|%2 2 Sw|8s 2
J EZ |29 & EZ|£9 & EZ|[£9 & EZ|£9 & EZ|[£9 & EZ|£9 i EZ|[£9 & EZ |28 &5
o kS c O = S s O o 5 e O = 5 c O o 5 ® O = S c O o 5 @ O @ S c O =)
2 < 8 2 < 8 2 < 8 2 < 8 2 < 8 2 < 8 2 < 8 2 < 8
2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA 94616 79698| 84,23%| 92201| 83375| 90,43%| 89552 92740| 103,56%| 86375| 88608| 102,59%| 81470| 83274| 102,21%| 82195| 84163| 102,39%| 80633| 82046/ 101,75%| 79263| 79409| 100,18%
ARAGON 13062 12940 9936 76,79% 12610| 12767| 101,25% 11980| 12073| 100,78% 11662| 11749| 100,75% 11602| 11613| 100,09% 11352| 11298 99,52% 10929 10932| 100,03%
ASTURIAS 8210 7763 7782 7622 6671 6600 6455 6347
BALEARES 12044 11967 11265 11002 10532 10673 10597 10616
CANARIAS 18952 18305 17423 17201 15859 16398 16146 8446 52,31% 16159
CANTABRIA 5619 5575 5344 5064 4831 4565 4375 4244
CASTILLAY LEON 20416 20486 19862 19046 17827 17886 17389 16675
CASTILLATLA MANCHA 22322 21998 21364 20382 19068 18392 18214| 15680| 86,09% 17792 15335| 86,19%
CATALUNA 85204 84368 81247 77438 71591 60756 84,87% 71589| 71887| 100,42%| 70450 71136 100,97%| 68908| 69361| 100,66%
C.VALENCIANA 52389 51684| 49446 47574 44185 44343 43450 41997
EXTREMADURA 10314 10128| 9938 9423 8880 9167 8895 8783
GALICIA 22537 22523| 99,94% 22047| 22031 99,93% 21594 21588| 99,97% 21089 21071 99,91% 19727| 19713 99,93% 19630| 19613 99,91% 19427| 19383 99,77% 19062 19025| 99,81%
MADRID 75957 73878| 72023 69374 65343 65505 64879 63112
MURCIA 18571| 18485| 99,54% 18039| 17830| 98,84% 17408| 17390| 99,90% 16682| 16594| 99,47% 16105| 15946| 99,01% 16308| 16240| 99,58% 15976| 16257| 101,76% 15528| 16075| 103,52%
NAVARRA 6844 6778 6747 6731 6075 6183 6007 5894
PAIS VASCO 20905 21170 21155 20533 19116 19379 18849 18247,
RIOJA (LA) 3330 3374 3172 3188 3231| 101,35% 2903 2952| 101,69% 2834 2935| 103,56% 2732 2809| 102,82% 2662 2715| 101,99%
CEUTA 1152 1192 1166 1128| 1086 1202 1096 1060 1123| 105,94%
MELILLA 1273 1325| 104,08% 1359 1383| 101,77% 1455 1516| 1445| 95,32% 1509 1410| 93,44% 1625 1562| 96,12% 1510 1456| 96,42% 1456 1005| 69,02%
493717| 122031| 24,72%| 485252 134555| 27,73%| 470553| 144485| 30,71% 453348| 143022| 31,55%| 424440| 195800| 46,13%| 410309| 208013 50,70%| 405970 228511| 56,29%| 402840| 214980 53,37%
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ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS:

CASOS DETECTADOS SCADD

TABLA 3. CASOS DETECTADOS SCADD PERIODO: 2001-2016

RN ANALIZADOS =1.701.738 CASOS SCADD= 31

INCIDENCIA=1:54.895

Laboratorio 2001 2002 [2003(2004|2005|2006(2007(2008|2009|2010(2011(2012|2013|2014(2015(2016|TOTAL TOTAL
Malaga 4111213 |10 ANDALUCIA 15
Sevilla HVR 2 1 2 5
Zaragoza HMS 1 2 2 ARAGON 5
Oviedo < o ASTURIAS *
Baleares . * BALEARES *
La Laguna * * * CANARIAS *
Santander o s CANTABRIA *
Valladolid o CASTILLA LEON .
Talavera 0 CASTILLA LA MANCHA 0
Barcelona < CATALUNA &
Valencia 2 e <! w C.VALENCIANA *
Badajoz 2 & < o < < o < . EXTREMADURA
Santiago 1 1 1 4 GALICIA 4
Madrid & & & & 3 s MADRID *
Murcia 1 1 1 1 4 MURCIA 4
Pamplona o NAVARRA *
Bilbao W 3 & b W & 2 b S - & PAIS VASCO *
Zaragoza HMS 3 3 RIOJA 3
Sevilla HVR 0 CEUTA 0
Murcia 0 MELILLA 0

0 1 0 0 1 0 0 1 3 1 1 1 4 3 7 8 31 31

* Enfermedad No Incluidaen el PCN de la CA
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS INICIO CASOS SCADD INCIDENCIA
MS/MS 1.701.738 31 1: 54.895
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ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS:
CTD

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR CC. AA. PARA CTD

TABLA 1. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA CTD PERIODO 2001-2016

ANDALUCIA ARAGON
mMilaga WSevilla HVR wZaragoza HMS
100000 30000
80000 25000
20000
60000
15000
40000
10000
o SOOO I I I I I I I
0 o o) g (s} @ ~ o =2} (=] o~ o0 A I {=1 o
ASTURIAS (PPDO DE) BALEARES (ILLES)
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
CANARIAS (ISLAS) CANTABRIA
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
CASTILLA LA MANCHA
CASTILLLAy LEON m VIS/Ms
30000
25000
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS 0000
15000
10000
5000
0]
CATALUNA
COMUNIDAD VALENCIANA
B MS/MS
100000
0000 NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
60000
40000
20000
0 < <
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ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS:

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR CC. AA. PARA CTD

TABLA 1. Cont. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA CTD PERIODO 2001-2016

CTD

EXTREMADURA GALICIA
m MS/MS B MS/MS
30000 30000
25000 25000
20000 20000
15000 15000
10000 10000
R RIRE
0 E=l o~ m < v =3 ~ @« =2 = - ~ m < v o 0
4 N m ¥ 0 © ™~ W @ O = o @ % i w0
S ERREE&ETIELEEEREEREE § ESRERERREEEEEEE
MADRID (COMUNIDAD DE) MURCIA (REGION DE)
uMS/MS MS/MS
100000 30000
80000 25000
20000
60000

40000

20000

o
2011
2012
2013
2014 I

2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010

15000

10000

2015 I
2016 I
@
2
o o

2001

2002

2003

2004
2005

2006

2007 N
2008 I
2009
2010
2011 I
2012 I
2013 I
2014 I
2015 I
2016 I

NAVARRA (CF)

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

PAIS VASCO

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

RIOJA (LA)
m MS/MS
15000
12000
9000
6000
3000 I I I
O 101
2001 2002 2003 2004 2005 2006

15000
12000
9000
6000

3000

I 0

2007

MELILLA

uMS/MS

2001

2002

2003

2004

2005 2006 2007 2008 2009 2010
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ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS:
CTD

CTD

TABLA 2. COBE RA CTD PERIODO:

g |8 £ |8 |3 E |8 |8 £ |8 |3 $ |8 |8 S |8 |8 S 18 |3 S |8 |8 g
g Sw|R2| 2 |8uw|B82| 2 |8w|R2| 2 |Ew|RE| 2 |8uw|B82| B |S8uw|R2| 2 |Ew|[RE| B |Euw|B2| B
1] EZ|=20 & EZ|E0 & EZ|=0 & EZ|=0 i EZ| =0 = EZ|=0 i EZ|[=0 & EZ|=0 s
] o] = © =2} 5] o O o o] w @ o) f5] [l o o] = © @ 5] g O o S @ o 5] g O o
2 | < 8 |2 |< 3 |12 |=< 8 |2 |< S |12 |=< 8 |2 |< S |2 |=< 8 |2 |< 3
2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008
ANDALUCIA 81108 81865 86120 89022 91807 95304 96062 100293| 83788| 83,54%
ARAGON 10347 10363 11000 11458 11628 12280 12859 13675
ASTURIAS 6849 6729 7107 7218 7482 7596 7833 8221
BALEARES 9858 10420 10654 10792 10925 11675 11917 12713
CANARIAS 19262 19461 19266 19207 20127 20668 19740 20672
CANTABRIA 4280 4560 4873 5060 5267 5229 5379 5886
CASTILLAY LEON 17579 18100 18607 18900 19425 19775 20077 21311
CASTILLATLA MANCHA| 16796 17117 18051 18507 19007 20389 20875 23038
CATALUNA 65081 68546 73214 76968 79766 82300 84037 89249
C.VALENCIANA 42290 44193 47322 48954 50628 52756 54478 57083
EXTREMADURA 9903 9778 9962 9899 9993 10118 9981 10735 10318| 96,12%
GALICIA 19361 19037 98,33%| 19327 19070| 98,67%| 20423| 20150 98,66%| 20621| 20420| 99,03%| 21097 20982| 99,45%| 21392 21270| 99,43%| 21752 21646| 99,51%| 23175| 23106| 99,70%
MADRID 59724 63156 67046 69027 69367 71912 74837 78792
MURCIA 14990 15489 16444 16677 17330 18091 18602| 16456| 88,46%| 19386| 19487 100,52%
NAVARRA 5710 5802 6180 6293 6149 6551 6595 7029
PAIS VASCO 17649 18134 19270 19574 19698 20026 20594 21310
RIOJA (LA) 2412 2576 2870 2939 3038 3070 3272 3518
CEUTA 981 1023 1015 1061 1065 1409 1136 1165
MELILLA 1133 1049 1107 995 1012 1366 1112 1066| 95,86%| 1252 1336| 106,7
405313| 19037 4,69%|417688| 19070|  4,56%|440531| 20150| 4,57%|453172| 20420| 4,50%|464811| 20982| 4,51%|481907| 21270| 4,41%|491138| 39168 | 7,97% [518503[138035] 26,62%
g |3 |18 |8 g |8 |38 g |18 |38 g |8 |38 2 |18 |8 |8 |8 2 |18 |38 2
2 SwlRE| B sw|RE| B sw|B82| 2 sw|BE| B sw |82 2 sw|BZ| B su|RE| B sw |82 B
g EZ|£9 & EZ|£9 & EZ|£9 & EZ|£9 & EZ|£9 & EZ|£9 & EZ|£9 & EZ| %9 &
o S c O =) S w© =) S o O =3} S wo =) S c© =5} S woe =) S c © =3} S wo =)
g l= | 8|28 |= | &8 |2 |= | B2 [= [8 |2 |= |8 |8 |= |8 |2 |= |88 |= |8
2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA 94616 79698| 84,23%| 92201 83375 90,43%| 89552 92740( 103,56%| 86375 88608| 102,59%| 81470 83274| 102,21%| 82195 84163| 102,39%| 80633 82046/ 101,75%| 79263 79409| 100,18%
ARAGON 13062 12940 9936| 76,79%| 12610| 12767| 101,25%| 11980| 12073| 100,78%| 11662| 11749| 100,75%| 11602| 11613| 100,09%| 11352| 11298| 99,52%| 10929| 10932 100,03%
ASTURIAS 8210) 7763 7782 7622 6671 6600) 6455 6347
BALEARES 12044 11967, 11265 11002 10532, 10673 10597, 10616,
CANARIAS 18952 18305 17423 17201 15859 16398 16146 16159
CANTABRIA 5619 5575 5344 5064 4831 4565 4375 4244
CASTILLAY LEON 20416 20486 19862 19046 17827 17886 17389 16675
CASTILLATLA MANCHA| 22322 21998 21364 20382 19068 18392 18214 17792
CATALUNA 85204 84368 81247 77438 71591 | 60756 84,87%| 71589 71887| 100,42%| 70450 71136| 100,97%| 68908 69361| 100,66%
C.VALENCIANA 52389 51684 49446 47574 44185 44343 43450 41997
EXTREMADURA 10314 10269| 99,56%| 10128| 10785| 106,49% 9938| 10705| 107,72% 9423 9388| 99,63% 8880 9005| 101,41% 9167 NC 8895 8933 8783 8696| 99,01%
GALICIA 22537| 22523| 99,94%| 22047 22031) 99,93%| 21594| 21588| 99,97%| 21089] 21071| 99,91%| 19727| 19713| 99,93%| 19630| 19613| 99,91%| 19427| 19383| 99,77%| 19062| 19025| 99,81%
MADRID 75957 73878 72023| 63427 88,06%| 69374 73028| 105,27%| 65343| 68124 104,26%| 65505 68879| 105,15%| 64879 68380| 105,40%| 63112 67073| 106,28%
MURCIA 18571 18485| 99,54%| 18039 17830| 98,84%| 17408| 17390| 99,90%| 16682| 16594 99,47%| 16105| 15946 99,01%| 16308| 16240 99,58%| 15976 16257| 101,76%| 15528 16075| 103,52%
NAVARRA 6844/ 6778 6747 6731 6075 6183 6007 5894/
PAIS VASCO 20905, 21170 21155 20533 19116 19379 18849 18247
RIOJA (LA) 3330 3374 3172 3188 3231| 101,35% 2903 2952| 101,69% 2834 2935| 103,56% 2732 2809( 102,82% 2662 2715| 101,99%
CEUTA 1152 1192 1166 1128| 1086 1202 1096 1060 1123| 105,94%
MELILLA 1273|  1325| 104,08%| 1359 1383 101,77%| 1455 1516]  1445] 9532%| 1500] 1410] 93,44%| 1625] 1562[ 96,12%| 1510] 1456] 96,42%| 1456] 1005[ 69,00%
493717| 132300] 26,80%| 485252| 145340 29,95%| 470553| 218617 46,46%| 453348 225438| 49,73%| 424440 272929] 64,30%| 410309] 276892 67,a8%| 405970| 281698 69,39%| 402840 275414] 68,37%
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ANEXO XVI: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS GRASOS:
CTD

CASOS DETECTADOS CTD

TABLA 3. CASOS DETECTADOS CTD PERIODO: 2001-2016

RN ANALIZADOS=2.136.777 CASOS CTD/CUD= 25 INCIDENCIA=1:85.471

Laboratorio 2001 | 2002 |2003| 2004 | 2005 | 2006 | 2007 |2008| 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016
Malaga 1! L ANDALUCIA
Sevilla HVR 1
Zaragoza HMS ARAGON
Oviedo * ASTURIAS
Baleares * BALEARES
La Laguna ] ke CANARIAS
Santander * CANTABRIA
Valladolid CASTILLA LEON
Talavera 0 CASTILLA LA MANCHA
Barcelona 1 1 1 3 6 CATALUNA
Valencia * & * C.VALENCIANA
Badajoz EXTREMADURA
Santiago 1 1 2 GALICIA
Madrid 2 4 3 3 MADRID
Murcia 1 MURCIA
Pamplona * NAVARRA
Bilbao & & w & & & & & w * PAIS VASCO
Zaragoza HMS RIOJA
Sevilla HVR CEUTA
Murcia MELILLA

0 0 0 1 0 0 0 0 1 1 3 5 4 4 1 5

* Enfermedad No Incluida en el PCN de la CA

PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS CASOS CTD INCIDENCIA
MS/MS 2.136.777 25 1:85.471
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ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS

ANEXO XVII

TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS
ORGANICOS (AO)

GA-|

IVA

MMA y PA

DEFICIT VIT By, EN EL RN
DEFICIT VIT By, MATERNO
HMG

3-MCC

2MBCD

IBD

O ® N o0 U B W D E
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z

TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS

ANEXO XVII

GA-|

z

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR CC. AA. PARA GA-I
TABLA 1. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA GA-I PERIODO 2001-2016
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ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:

GA-I

TABLA 1. Cont. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA GA-l PERIODO 2001-2016
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ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:

TABLA 2. COBERTURA GA-| PERIODO: 2001-2016

g |3 g |8 8 g |8 5 £ |8 8 £ |8 5 g |8 8 g |8 g S 8 g
$ Sul82| B |fw|32| B |Se|8s| & |2w|52| 2 |2e|B2| B |se|fs| 5 [2e|82| 8 |i«|52] &
O EZ| =0 & EZ =0 i EZ (=0 5 EZ |20 5 EZ (=0 & EZ|=0 i EZ (=0 & EZ |20 &
o 'S oo I=a) S g O © 'S E @ «© S o O =) ‘S T © © S [ o S o © o ] o O o
2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < S |2 < 8
2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008
ANDALUCIA 81108 81865 86120 89022 91807 95304 96062 100293| 83788| 83,54%
ARAGON 10347 10363 11000 11458 11628 12280 12859 13675
ASTURIAS 6849 6729 7107 7218 7482 7596 7833 8221
BALEARES 9858 10420 10654 10792 10925 11675 11917 12713
CANARIAS 19262 19461 19266 19207 20127 20668 19740 20672
CANTABRIA 4280 4560 4873 5060 5267 5229 5379 5886
CASTILLAY LEON 17579 18100 18607 18900 19425 19775 20077 21311
CASTILLATLA MANCHA[ 16796 17117 18051 18507 19007 20389 20875 23038| 20956] 90,96%
CATALUNA 65081 68546 73214 76968 79766 82300 84037 89249
C.VALENCIANA | 42290 44193 47322 48954 50628 52756 54478 57083
EXTREMADURA 9903 9778 9962 9899 9993 10118 9981 10735 10318| 96,12%
GALICIA 19361| 19037| 98,33%| 19327| 19070| 98,67%| 20423| 20150| 98,66%| 20621| 20420] 99,03%| 21097| 20982| 99,45%| 21392| 21270| 99,43%| 21752| 21646| 99,51%| 23175 23106| 99,70%
MADRID 59724 63156 67046 69027 69367 71912 74837 78792
MURCIA 14990 15489 16444 16677 17330 18091 18602| 16456| 88,46%| 19386| 19487| 100,52%
NAVARRA 5710 5802 6180 6293 6149 6551 6595 7029
PAIS VASCO 17649 18134 19270 19574 19698 20026 20594 *rxxxxx 21310 *rrxrxx
RIOJA (LA) 2412 2576 2870 2939 3038 3070 3272 3518
CEUTA 981 1023 1015 1061 1065 1409 1136 1165
MELILLA 1133 1049 1107 995 1012 1366 1112| 1066| 95,86%| 1252| 1336] 106,7
405313| 19037] 4,69%| 417688] 19070] 4,56%| 440531| 20150] 4,57%| 453172| 20420] 4,50%| 464811| 20982| 4,51%| 481907| 21270] 4,41%| 491138| 39168 | 7,97% | 518503| 158991 [30,66%
8 g g |8 4 g |8 2 g |8 g g |8 g g |8 4 g |8 2 g |8 g g
< guw|RE 2 guw|R®E 2 sguw|®2 2 sw|g§32 2 gw [ RZ 2 guw | g2 = sgw|®2 2 guw| REZ 2
o EZ |29 i EZ |9 & EZ|£Q9 & EZ | £9 & EZ | £9 i EZ|£9 & EZ | £9 i EZ | =9 &
o 5 ERSS = S s O o £ s O o s RS = 5 ERS =B = s O = = s O = s ERSS @
2 < S8 |2 < 8 | 2 < 8 |2 < 8 | 2 < S |2 < 8 | £ < 3 2 < 8
2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA 94616 79698| 84,23%| 92201| 83375 90,43%| 89552 92740[103,56%| 86375| 88608|102,59%| 81470| 83274[102,21%| 82195| 84163|102,39%| 80633| 82046|101,75%| 79263| 79409]100,18%
ARAGON 13062 12940 9936| 76,79%| 12610] 12767]101,25%| 11980] 12073]100,78%| 11662] 11749]100,75%| 11602| 11613]100,09%| 11352] 11298] 99,52%| 10929 10932[100,03%
ASTURIAS 8210 7763 7782 7622 6671 6600 6455 6347| 6436/101,40%
BALEARES 12044 11967 11265 11002 10532 10673 10597 10616] 7718| 72,70%
CANARIAS 18952 18305 17423 17201 15859 16398 16146| 8446| 52,31%| 16159 16178[100,12%
CANTABRIA 5619 5575 5344 5064 4831 4565 4375 4244]  3627| 85,46%
CASTILLAY LEON 20416 20486 19862 19046 17827 17886 17389 16675
CASTILLATLA MANCHA[ 22322 21998 21364 20382 19068 18392 18214] 15680] 86,09%| 17792 15335| 86,19%
CATALUNA 85204 84368 81247 77438 71591 | 60756| 84,87%| 71589| 71887|100,42%| 70450] 71136]100,97%| 68908| 69361[100,66%
C.VALENCIANA | 52389 51684 49446 47574 44185 44343| 25543| 57,60%| 43450 43495[100,10%| 41997 42193[100,47%
EXTREMADURA 10314| 10269 99,56%| 10128| 10785|106,49%| 9938| 10705|107,72%| 9423| 9388| 99,63%| 8880 9005[101,41%| 9167 NC 8895 8933 8783| 8696| 99,01%
GALICIA 22537| 22523| 99,94%| 22047| 22031| 99,93%| 21594| 21588| 99,97%| 21089] 21071[ 99,91%| 19727 19713] 99,93%| 19630 19613[ 99,91%| 19427 19383 99,77%| 19062| 19025 99,81%
MADRID 75957 73878 72023[ 63427 69374| 73028[105,27%| 65343| 68124]104,26%| 65505 68879[105,15%| 64879] 68380[ 105,40%| 63112| 67073]106,28%
MURCIA 18571 18485] 99,54%| 18039] 17830| 98,84%| 17408| 17390] 99,90%| 16682| 16594] 99,47%| 16105| 15946] 99,01%| 16308| 16240] 99,58%| 15976] 16257 101,76%| 15528] 16075[103,52%
NAVARRA 6844 6778 6747 6731 6075 6183 6007 NC 5894 NC
PAIS VASCO 20905 | *x¥xxxx 21170| #xxekxs 21155[ *xHxrxx 20533| 21044[102,49%| 19116 19489]101,95%| 19379 19749[101,91%| 18849 19210[101,92%| 18247| 18563[101,73%
RIOJA (LA) 3330 3374 3172 3188 3231[101,35%| 2903 2952|101,69%| 2834 2935[103,56%| 2732 2809|102,82%| 2662 2715[101,99%
CEUTA 1152 1192 1166 1128 1086 1202 1096 1060]  1123|105,94%
MELILLA 1273]  1325]104,08%| 1359] 1383|101,77%| 1455 1516] 1445| 9532%| 1509] 1410 93,44%| 1625 1562| 96,12%| 1510] 1456| 96,42%| 1456] 1005| 69,02%
493717 132300| 26,80% | 485252| 145340| 29,95% | 470553| 218617]| 46,46% | 453348| 246482|54,37% | 424440| 292418 68,90% | 410309 322184] 78,52% | 405970| 368529] 90,78% | 402840| 385464/ 95,69%
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ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:

CASOS DETECTADOS GA-I

TABLA 3. CASOS DETECTADOS GA-I PERIODO: 2001-2016

RN ANALIZADOS =2.440.439 CASOS GA-1=34 INCIDENCIA=1:71.778

Laboratorio |2001(2002|2003 (2004|2005 (2006|2007 |2008|2009|2010(2011|2012 (2013|2014 (2015|2016 TOTAL TOTAL
Malaga 312 ! o ANDALUCIA 13
Sevilla HVR 2 3 1 1 7
Zaragoza HMS 0 ARAGON 0
Oviedo 1 1 ASTURIAS 1
Baleares 1 1 BALEARES 1
La Laguna 0 CANARIAS 0
Santander 0 CANTABRIA 0
Valladolid 0 CASTILLA LEON 0
Talavera 1 1 2 | CASTILLA LA MANCHA| 2
Barcelona 1 1 2 CATALUNA 2
Valencia 1 1 C.VALENCIANA 1
Badajoz 0 EXTREMADURA 0
Santiago 2 0 0 0 0 0 1 0 2 1 6 GALICIA 6
Madrid 4 1 1 1 7 MADRID 7
Murcia 1 1 MURCIA 1
Pamplona 0 NAVARRA 0
Bilbao & & < & S 0 PAIS VASCO 0
Zaragoza HMS 0 RIOJA 0
Sevilla HVR CEUTA 0
Murcia MELILLA 0

2 0 0 0 0 0 1 0 3 1 3 6 3 5 3 7 34 34

* Enfermedad No Incluida en el PCN de la CA
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS CASOS GA-I INCIDENCIA
MS/MS 2.440.439 34 1:71.778
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ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:
IVA

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR CC. AA. PARA IVA

TABLA 1. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA IVA PERIODO 2001-2016 |

ANDALUCIA ARAGON
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2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011
2012
2013
2014
2015
2016

ASTURIAS (PPDO DE) BALEARES (ILLES)
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
CANARIAS (ISLAS) CANTABRIA
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

CASTILLA LA MANCHA

CASTILLLA y LEON Ms/Ms
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25000
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS -
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10000
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"2 e EE8 8588 adBggz
CATALUNA COMUNIDAD VALENCIANA

MS/MS
100000
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
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0
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2015
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ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:
IVA

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR CC. AA. PARA IVA

TABLA 1. Cont. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA IVA PERIODO 2001-2016
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IVA

ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:

TABLA 2. COBERTURA IVA PERIODO: 2001-2016

8 g s |8 g s |8 a = |8 4 s |8 2 = |8 g s |8 3 s |8 a =
g Su|B2| B |8w| R3] B |8w| RS2 B |8w|®2| B |8w |82 B |68w |82 B |8w| 82| B |Su|®S| B
O EZ|=0O o EZ |0 it EZ|E20 i EZ|E£C i EZ |20 e EZ |0 g EZ (=0 & EZ|E£0C i
o i) @@ =) S o O =) S s @ S e O =) S W@ =) S o © o) ] @@ o ] o O o)
2 < S 2 < S 2 < S 2 < S Z < S 2 < S 2 < S 2 < o
2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008
ANDALUCIA 81108 81865 86120 89022 91807 95304 96062 100293| 83788| 83,54%
ARAGON 10347 10363 11000 11458 11628 12280 12859 13675
ASTURIAS 6849 6729 7107 7218 7482 7596 7833 8221
BALEARES 9858 10420 10654 10792 10925 11675 11917 12713
CANARIAS 19262 19461 19266 19207 20127 20668 19740 20672
CANTABRIA 4280 4560 4873 5060 5267 5229 5379 5886
CASTILLAY LEON 17579 18100 18607 18900 19425 19775 20077 21311
CASTILLATLA MANCHA| 16796 17117 18051 18507 19007 20389 20875 23038 20956| 90,96%
CATALUNA 65081 68546 73214 76968 79766 82300 84037 89249
C.VALENCIANA 42290 44193 47322 48954 50628 52756 54478 57083
EXTREMADURA 9903 9778 9962 9899 9993 10118 9981 10735 10318 96,12%
GALICIA 19361| 19037 98,33%| 19327| 19070| 98,67%| 20423| 20150 98,66%| 20621| 20420| 99,03%| 21097| 20982| 99,45%| 21392| 21270| 99,43%| 21752| 21646| 99,51%| 23175| 23106| 99,70%
MADRID 59724 63156 67046 69027 69367 71912 74837 78792
MURCIA 14990 15489 16444 16677 17330 18091 18602| 16456| 88,46%| 19386| 19487| 100,52%
NAVARRA 5710 5802 6180 6293 6149 6551 6595 7029
PA[S VASCO 17649 18134 19270 19574 19698 20026 20594 21310
RIOJA (LA) 2412 2576 2870 2939 3038 3070 3272 3518
CEUTA 981 1023 1015 1061 1065 1409 1136 1165
MELILLA 1133 1049 1107 995 1012 1366 1112 1066 95,86% 1252 1336 106,7
405313| 19037 4,69%| 417688| 19070 4,56%| 440531| 20150 4,57%| 453172| 20420 4,50%| 464811| 20982 4,51%| 481907| 21270 4,41%| 491138| 39168 | 7,97% | 518503|158991 | 30,66%
o s ® O o S © O o S ® O @ S s O =) 5 RS @ S s © == 5 ERS] o0 S © O @
2 < 3 |2 < S | = < S | = < S |z < g |2 < g |z < g |2 < 3
2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA 94616/ 79698| 84,23% 92201 83375| 90,43% 89552 92740| 103,56% 86375 88608| 102,59%| 81470 83274| 102,21% 82195| 84163| 102,39% 80633| 82046| 101,75% 79263| 79409| 100,18%
ARAGON 13062 12940 9936| 76,79% 12610| 12767| 101,25% 11980| 12073| 100,78% 11662 11749| 100,75% 11602 11613| 100,09% 11352 11298| 99,52% 10929 10932| 100,03%
ASTURIAS 8210 7763 7782 7622 6671 6600 6455/ 6347
BALEARES 12044 11967 11265 11002 10532 10673 10597 10616
CANARIAS 18952 18305 17423 17201 15859 16398 16146 16159
CANTABRIA 5619 5575 5344 5064 4831 4565 4375 4244
CASTILLAY LEON 20416 20486 19862 19046 17827 17886 17389 16675
CASTILLATLA MANCHA| 22322 21998| 21364 20382 19068 18392 18214| 15680| 86,09% 17792 15335| 86,19%
CATALUNA 85204, 84368 81247 77438 71591 60756| 84,87% 71589| 71887 100,42% 70450 71136 100,97% 68908 69361| 100,66%
C.VALENCIANA 52389 51684 49446 47574 44185 44343 43450 41997
EXTREMADURA 10314| 10269| 99,56% 10128| 10785| 106,49% 9938| 10705( 107,72% 9423 9388 99,63% 8880 9005| 101,41% 9167 NC| 8895 8933 100,43% 8783 8696 99,01%
GALICIA 22537| 22523 99,94% 22047 22031 99,93% 21594| 21588| 99,97% 21089| 21071 99,91% 19727| 19713| 99,93% 19630| 19613| 99,91% 19427| 19383| 99,77% 19062 19025| 99,81%
MADRID 75957 73878 72023 63427 88,06% 69374| 73028| 105,27% 65343| 68124 104,26% 65505 68879| 105,15% 64879| 68380| 105,40% 63112 67073| 106,28%
MURCIA 18571 18485 99,54% 18039| 17830 98,84% 17408| 17390| 99,90% 16682| 16594 99,47% 16105 15946| 99,01% 16308| 16240 99,58% 15976| 16257|101,76% 15528 16075| 103,52%
NAVARRA 6844 6778 6747 6731 6075 6183 6007 5894
PAIS VASCO 20905 21170 21155 20533| 21044| 102,49% 19116 19489| 101,95% 19379| 19749| 101,91% 18849| 19210 101,92% 18247 18563| 101,73%
RIOJA (LA) 3330 3374 3172 3188 3231| 101,35% 2903 2952| 101,69% 2834 2935| 103,56% 2732 2809| 102,82% 2662 2715| 101,99%
CEUTA 1152 1192 1166 1128 1086 1202/ 1096 1060 1123| 105,94%
MELILLA 1273 1325| 104,08% 1359 1383| 101,77% 1455 1516 1445| 95,32% 1509 1410| 93,44% 1625 1562| 96,12% 1510 1456( 96,42% 1456 1005 69,02%
493717| 132300| 26,80%| 485252 145340| 29,95%| 470553 218617 46,46%| 453348| 246482| 54,37%| 424440| 292418| 68,90%| 410309| 296641| 72,30%| 405970| 316588| 77,98%| 402840| 309312| 76,78%
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ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:

CASOS DETECTADOS IVA

TABLA 3. CASOS DETECTADOS IVA PERIODO: 2001-2016

RN ANALIZADOS =2.286.803 CASOS IVA=9

INCIDENCIA= 1: 254.089

Laboratorio 2001|2002 |2003 (2004|2005 |2006 [2007|2008|2009 (2010 2011|2012 (2013|2014|2015(2016|TOTAL TOTAL
Malaga ! ! ANDALUCIA 3
Sevilla HVR 1 1 2
Zaragoza HMS 1 1 ARAGON 1
Oviedo * * ASTURIAS *
Baleares * * BALEARES *
La Laguna & & e CANARIAS *
Santander * * CANTABRIA *
Valladolid 0 CASTILLA LEON 0
Talavera 0 |CASTILLALAMANCHA| O
Barcelona 0 CATALUNA 0
Valencia & s * * C.VALENCIANA *
Badajoz 0 EXTREMADURA 0
Santiago 0 GALICIA 0
Madrid 0 MADRID 0
Murcia 1 1 2 MURCIA 2
Pamplona 0 NAVARRA 0
Bilbao & g & w * 2 1 3 PAIS VASCO 3
Zaragoza HMS 0 RIOJA 0
Sevilla HVR CEUTA 0
Murcia MELILLA 0

0 0 0 0 0 0 0 0 0 1 0 1 1 0 5 1 9 9

* Enfermedad No Incluida en el PCN de la CA
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS CASOS IVA INCIDENCIA
MS/MS 2.286.803 9 1: 254.089
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ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:
MMA y PA

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR CC. AA. PARA MMA y PA

TABLA 1. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA MMA y PA PERIODO 2001-2016 |

ANDALUCIA ARAGON
Madlaga Sevilla HVR Zaragoza HMS
100000 30000
80000 25000
20000
60000
15000
40000
10000
20000 5000
0 - - 0
ASTURIAS (PPDO DE) BALEARES (ILLES)
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
CANARIAS (ISLAS) CANTABRIA
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
CASTILLLA y LEON CASTILLA LA MANCHA
MS/MS
30000
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS 25000
20000
15000
10000
5000
o]
CATALUNA
COMUNIDAD VALENCIANA
MS/MS
100000
80000 NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
60000
40000
20000
0 o~ on ad wn w0 ™~ o0 =2 o o~ o0 - w [¥=]
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ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:
MMA y PA

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR CC. AA. PARA MMA y PA

TABLA 1. Cont. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA MMA y PA PERIODO 2001-2016

EXTREMADURA GALICIA

MS/MS MS/MS
30000 30000
25000 25000
20000 20000
15000 15000
10000 10000
5000 5000
0 - o m =g 2] 0 ™~ o] =2 o - o~ m < wu o O

- o o < vy o ~ [==] [=2) (=] - o~ o 4 ) [t=]
E 8888838838 &8 EE & & B 8 888888 88¢88 & &g &5 & & B
MADRID (COMUNIDAD DE) MURCIA (REGION DE)

MS/MS MS/MS
100000 30000
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ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:

MMA y PA
TABLA 2. COBERTURA MMA y PA PERIODO: 2001-2016
8 |ls | 2|8 |5 | 218 |5 | 18 |5 | 218 |g | 2|8 |5 | 2|8 |3 £ s |g | 2
< = S < S € S < =) 1= 3 < =) e S < =) € S < =) € S < =) 1= 3 < S 1= S < >
< Luw| g E Quw | g< I~ Luwlg< I~ Lwlg< = Luwlg< |~ 2w | g< I~ Luwilg< = Luwlg< I~
U EZ| =0 i EZ =9 i EZ (=9 i EZ (=9 & EZ| =9 i EZ =9 i EZ (=9 o E=Z| =9 e
o S w© =) S o © =) IS TS =) S o © © IS w© =) S o © @ S u© [=2) S o © o
S < S |2 < 3 |2 < S | s < S |2 < 3 |2 < 3 |2 < S |2 < 3
2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008
ANDALUCIA 81108 81865 86120 89022 91807 95304 96062 100293| 83788| 83,54%
ARAGON 10347 10363 11000 11458 11628 12280 12859 13675
ASTURIAS 6849 6729 7107 7218 7482 7596 7833 8221
BALEARES 9858 10420 10654 10792 10925 11675 11917 12713
CANARIAS 19262 19461 19266 19207 20127 20668 19740 20672
CANTABRIA 4280 4560 4873 5060 5267 5229 5379 5886
CASTILLAY LEON 17579 18100 18607 18900 19425 19775 20077 21311

CASTILLATLA MANCHA| 16796 17117 18051 18507 19007 20389 20875 23038| 20956| 90,96%
CATALURA 65081 68546 73214 76968 79766 82300 84037 89249
CVALENCIANA | 42290 44193 47322 48954 50628 52756 54478 57083

EXTREMADURA 9903 9778 9962 9899 9993 10118 9981 10735
GALICIA 19361 19037| 98,33%| 19327| 19070| 98,67%| 20423| 20150 98,66%| 20621| 20420 99,03%| 21097 20982| 99,45%| 21392| 21270| 99,43%| 21752| 21646| 99,51%| 23175 23106 99,70%
MADRID 59724 63156 67046 69027 69367 71912 74837 78792
MURCIA 14990 15489 16444 16677 17330 18091 18602| 16456 88,46%| 19386 19487| 100,52%
NAVARRA 5710 5802 6180 6293 6149 6551 6595 7029
PAIS VASCO 17649 18134 19270 19574 19698 20026 20594 21310
RIOJA (LA) 2412 2576 2870 2939 3038 3070 3272 3518
CEUTA 981 1023 1015 1061 1065 1409 1136 1165
MELILLA 1133 1049 1107 995 1012 1366 1112| 1066| 95,86%| 1252 1336| 106,7
405313 19037| 4,69%| 417688| 19070|  4,56%| 440531| 20150 4,57%| 453172| 20420 4,50%| 464811 20982 4,51%| 481907| 21270| 4,41%| 491138| 39168 | 7,97% | 518503[148673 | 28,67%
8 g g |8 8 g |8 g g |8 g g |8 g g |8 8 g |8 s g |8 g S
3 Swl83| 2 | 8w (82| 2 [8e|52| B2 |Sw (33| 2 |2w (82| 2 [S8¢|52| B8 |8w|32| 2 |Eu|82]| 2
O R i EZ|[Z20 it EZ =9 & EZ | L9 & EZ |20 i EZ (=0 i EZ|E9 i EZ | L9 i
(] o] g o e} ] g o =) o] g © o ko] g © @ ] g © =) ] g © © o} g © [2a o} g © ©
2 < S |2 < 8 |2 < 3 |2 < 8 |2 < S |2 < 8 |2 < 8 |2 < 3
2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA 94616 79698 84,23%| 92201 83375| 90,43%| 89552| 92740| 103,56%| 86375 88608| 102,59%| 81470 83274 102,21%| 82195 84163 102,39%| 80633| 82046| 101,75%| 79263 79409| 100,18%
ARAGON 13062 12940| 9936 76,79%| 12610 12767| 101,25%| 11980 12073| 100,78%| 11662 11749 100,75%| 11602| 11613| 100,09%| 11352| 11298 99,52%| 10929 10932| 100,03%
ASTURIAS 8210 7763 7782 7622 6671 6600 6455 6347| 6436 101,40%
BALEARES 12044 11967 11265 11002, 10532 10673 10597, 10616,
CANARIAS 18952 18305 17423 17201 15859) 16398| 16146 16159
CANTABRIA 5619) 5575, 5344 5064, 4831 4565 4375 4244
CASTILLAY LEON 20416 20486, 19862 19046, 17827 17886) 17389 16675,

CASTILLATLA MANCHA| 22322 21998 21364 20382 19068| 18392 18214| 15680 86,09%| 17792 15335| 86,19%
CATALURA 85204 84368 81247 77438 71591 | 60756 84,87%| 71589 71887| 100,42%| 70450| 71136| 100,97%| 68908| 69361| 100,66%
C.VALENCIANA 52389 51684, 49446 47574 44185 44343 43450 41997

EXTREMADURA 10314| 10269 99,56%| 10128| 10785| 106,49%| 9938 10705 107,72%|  9423| 9388| 99,63%|  8880|  9005| 101,41%| 9167, NC 8895| 8933 8783|  8696| 99,01%
GALICIA 22537| 22523( 99,94%| 22047] 22031| 99,93%| 21594| 21588| 99,97%| 21089 21071 99,91%| 19727| 19713[ 99,93%| 19630[ 19613| 99,91%| 19427| 19383 99,77%| 19062| 19025 99,81%
MADRID 75957, 73878 72023| 63427| 88,06%| 69374| 73028| 105,27%| 65343 68124 104,26%| 65505| 68879| 105,15%| 64879| 68380| 105,40%| 63112 67073| 106,28%
MURCIA 18571] 18485 99,54%| 18039| 17830 98,84%| 17408| 17390| 99,90%| 16682 16594 99,47%| 16105| 15946 99,01%| 16308 16240| 99,58%| 15976 16257| 101,76%| 15528| 16075| 103,52%
NAVARRA 6844 6778 6747 6731 6075, 6183 6007 NC 5894
PAIS VASCO 20905 21170 21155, 20533 19116] 19379 18849 18247,

RIOJA (LA) 3330 3374 3172 3188|  3231| 101,35%|  2903[ 2952 101,69%|  2834| 2935| 103,56%| 2732  2809| 102,82%|  2662| 2715 101,99%
CEUTA 1152 1192 1166, 1128] 1086, 1202, 1096, 1060]  1123[ 105,94%
MELILLA 1273|  1325[ 104,08%| 1359  1383| 101,77%| 1455 1516 1445 9532%| 1509  1410( 93,44%|  1625| 1562| 96,12%|  1510|  1456| 96,42%| 1456 1005 69,02%

493717| 132300] 26,80%| 485252 145340| 29,95%| 470553| 218617| 46,46%| 453348| 225438 49,73%| 424440| 272929 64,30%| 410309 276892| 67,48%| 405970| 297378| 73,25%| 402840| 297185 73,77%
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ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:

CASOS DETECTADOS MMA

TABLA 3. CASOS DETECTADOS MMA PERIODO: 2001-2016

RN ANALIZADOS =2.188.748 CASOS MMAs =52

INCIDENCIA=1:42.091

Laboratorio |2001|2002|2003|2004(2005|2006|2007 (2008 (2009| 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 (TOTAL TOTAL
Malaga 1 1 1 2 2 1 8 p

- ANDALUCIA 17
Sevilla HVR 2 1 3 1 1 1 9
Zaragoza HMS 0 ARAGON 0
Oviedo * * ASTURIAS *
Baleares & * BALEARES *
La Laguna * * * CANARIAS *
Santander * * CANTABRIA *
Valladolid CASTILLA LEON
Talavera 1 1 2 | CASTILLA LAMANCHA| 2
Barcelona 2 7 CATALUNA 7
Valencia * * * C.VALENCIANA *
Badajoz 0 EXTREMADURA 0
Santiago 2 1 1 2 2 1 9 GALICIA 9
Madrid 2 1 4 MADRID 4
Murcia 1 2 2 2 1 2 13 MURCIA 13
Pamplona 0 NAVARRA 0
Bilbao < & & & & & & * * * * PAIS VASCO *
Zaragoza HMS 0 RIOJA 0
Sevilla HVR CEUTA 0
Murcia MELILLA 0

0 0 2 0 0 0 2 4 4 5 6 5 4 6 8 6 52 52
* Enfermedad No Incluida en el PCN de la CA
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS CASOS MMA INCIDENCIA
MS/MS 2.188.748 52 1: 42.091
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ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:
DEFICIT VIT. B12 EN EL RN

CASOS DETECTADOS CON DEFICIT DE VITAMINA B12 DEL RECIEN NACIDO

TABLA 3. CASOS DETECTADOS Def Vit B12 del RN PERIODO: 2001-2016 ‘

RN ANALIZADOS =2.188.748 CASOS Def Vit B12 del RN=52 INCIDENCIA=1:42.091
Laboratorio |2001]2002 (2003|2004 |2005|2006|2007|2008(2009| 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 [2016|TOTAL TOTAL
Malaga 0 p
Sevilla HVR 1 1 2 4 ANDALUCIA 4
Zaragoza HMS 1 1 ARAGON
Oviedo * * ASTURIAS *
Baleares * * BALEARES *
La Laguna ol & & CANARIAS *
Santander & e CANTABRIA *
Valladolid CASTILLA LEON
Talavera 0 | CASTILLA LA MANCHA 0
Barcelona 19 8 27 CATALUNA 27
Valencia & e * 0 C.VALENCIANA 0
Badajoz 0 EXTREMADURA 0
Santiago 0 GALICIA 0
Madrid 3 4 7 6 20 MADRID 20
Murcia 0 MURCIA 0
Pamplona 0 NAVARRA 0
Bilbao < < & & e * * * * * 0 PAIS VASCO 0
Zaragoza HMS 0 RIOJA 0
Sevilla HVR CEUTA 0
Murcia MELILLA 0

0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 3 5 27 7 10 52 52
* Enfermedad No Incluida en el PCN de la CA
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS CASOS INCIDENCIA
MS/MS 2.188.748 52 1: 42.091
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ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:
DEFICIT VIT. Bi, MATERNO

CASOS DETECTADOS CON DEFICIT DE VITAMINA B12 MATERNO

TABLA 3. CASOS DETECTADOS Def Vit B12 Materno PERIODO: 2001-2016

RN ANALIZADOS =2.188.748 CASOS Def Vit B12 materno= 51

INCIDENCIA=1:42.917

Laboratorio |2001|2002]2003|2004|2005 |2006 (2007 (2008|2009(2010|2011|2012|2013|2014|2015(2016| TOTAL TOTAL
Méalaga 3 3 .

: ANDALUCIA 6
Sevilla HVR 1 1 1 3
Zaragoza HMS 0 ARAGON 0
Oviedo * * ASTURIAS *
Baleares & & BALEARES *
La Laguna * * * CANARIAS *
Santander o & CANTABRIA *
Valladolid CASTILLA LEON
Talavera 0 | CASTILLA LA MANCHA 0
Barcelona 20 | 20 | 40 CATALUNA 40
Valencia < * * * C.VALENCIANA *
Badajoz 0 EXTREMADURA 0
Santiago 0 GALICIA 0
Madrid 1 3 1 5 MADRID 5
Murcia 0 MURCIA 0
Pamplona 0 NAVARRA 0
Bilbao o & & w w i 2 * * * * PAIS VASCO *
Zaragoza HMS 0 RIOJA 0
Sevilla HVR CEUTA 0
Murcia MELILLA 0

0 0 0 0 0 0 0 0 0 3 1 2 3 1 21 | 20 51 51
* Enfermedad No Incluida en el PCN de la CA
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS CASOS INCIDENCIA
MS/MS 2.188.748 51 1: 42.917
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ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:
PA

TABLA 3. CASOS DETECTADOS PA PERIODO: 2001-2016

RN ANALIZADOS =2.188.748 CASOS PA =24 |INCIDENCIA=1:91.198

Laboratorio | 2001 2002 |2003|2004 (2005 |2006|2007 | 2008 (2009| 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 [EOAF\E
Méalaga 1 3 2 1 )
Sevilla HVR 1 2 1 1 ANDALUCIA
Zaragoza HMS ARAGON
Oviedo * ASTURIAS
Baleares * BALEARES
La Laguna i e CANARIAS
Santander * CANTABRIA
Valladolid CASTILLA Y LEON
Talavera 1 CASTILLA LA MANCHA
Barcelona 1 2 CATALUNA
Valencia * * C.VALENCIANA
Badajoz EXTREMADURA
Santiago 1 1 1 GALICIA
Madrid 1 1 1 2 MADRID
Murcia MURCIA
Pamplona NAVARRA
Bilbao * * * * * * * * * * PAIS VASCO
Zaragoza HMS RIOJA
Sevilla HVR CEUTA
Murcia MELILLA

(0] 0 0 (0] 1 (0] 1 1 0] (0] 3 4 1 4 5 4

* Enfermedad No Incluida en el PCN de la CA

PROCEDIMIENTO ANALITICO

RN ANALIZADOS

CASOS INCIDENCIA

MS/MS

2.188.748

24 1: 91.188
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ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:
HMG, 3-MCC, 2MBCD

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR CC. AA. PARA HMG; 3-MCC; 2MBCD

TABLA 1. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA HMG; 3-MCC; 2MBCD PERIODO 2001-

2016
ANDALUCIA ARAGON
mMailaga mSevilla HVR B Zaragoza HMS
100000 30000
80000 25000
20000
60000
| ‘ | | | ‘ ‘ -
40000
10000
5000
° - o o 4 [a} w0 ~ =] =] o - o o < v o 0
ASTURIAS (PPDO DE) BALEARES (ILLES)
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
CANARIAS (ISLAS) CANTABRIA
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
CASTILLLA Y LEON CASTILLA-LA MANCHA

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

CATALUNA
COMUNIDAD VALENCIANA

| MS/MS

100000

80000 NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

60000

RN
g8 8
o 8 8
2013
2014
2015
2016 —

2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011
2012
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ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:

HMG, 3-MCC, 2MBCD

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR CC. AA. PARA HMG; 3-MCC; 2MBCD

TABLA 1. Cont. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA PARA HMG; 3-MCC; 2MBCD

PERIODO 2001-2016

EXTREMADURA GALICIA
| MS/MS B MS/MS
30000 30000
25000 25000
20000 20000
15000 15000
10000 10000
08885888%83223335 7w m % m @ r @ om e o N om % m ow
MADRID (COMUNIDAD DE) MURCIA (REGION DE)
u MS/MS MS/MS
100000 30000
50000 25000
20000
60000
15000
40000
10000
20000 5000
0 0
g g 2 2 8 &£ 5 8 383 2 g 93 2 oz 2 8 8 3 28 8 5 82 2 2 932 2 2 8
NAVARRA (CF) PAIS VASCO
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
RIOJA (LA) MELILLA
mMS/MS m Ms/MS
15000 15000
12000 12000
9000 9000
6000 6000
3000 3000
; I I I 11 01 ., m B H B H B E N N =

2001

2002 2003 2004 2005 2006 2007

2001
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ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:
HMG, 3-MCC, 2MBCD

HMG; 3-MCC; 2MBCD
ABLA 2. COBERTURA HMG; 3-MCC; 2MBCD

8 g = I 3 s B g s K 3 s B 3 = 3 s B 3 = B 3 =S
ERElS S EEEEEEREEEN = | S EEEEREEETE = | S EEEEREEE €= S N E= | S8 &
s =< S ENE S EE S ENE S EEE S ENEE S : < S ENE 8
2002 2004 2 2006 2007 2008
ANDALUCIA 81108 81865 89022 91807 95304 96062 100293| 83788| 83,54%
ARAGON 10347 10363 11458 11628 12280 12859 13675
ASTURIAS 6849 6729 7218 7482 7596 7833 8221
BALEARES 9858 10420 10792 10925 11675 11917 12713
CANARIAS 19262 19461 19207 20127 20668 19740 20672
CANTABRIA 4280 4560 5060 5267 5229 5379 5886
CASTILLAY LEON 17579 18100 18900 19425 19775 20077 21311
CASTILLATLA MAN CHA [BRSWAS]5} 17117 18507 19007 20389 20875 23038| 20956| 90,96%
CATALUNA 65081 68546 76968 79766 82300 84037 89249
C.VALENCIANA 42290 44193 48954 50628 52756 54478 57083
EXTREMADURA 9903 9778 9899 Creres) 10118 9981 10735| 10318| 96,12%
GALICIA RSN CORVARRCRERPZ] 19327 19070 98,67% 50 20621| 20420| 99,03% [MPANCEVARVIOCIPARNCEREYY 21392 21270 99,43% [MWANEY 23175| 23106| 99,70%
MADRID 59724 63156 69027 69367 71912 74837 78792
MURCIA 14990 15489 16677 17330 18091 18602 19386| 19487| 100,52%
NAVARRA 5710 5802 6293 6149 6551 6595 7029
PAIS VASCO 17649 18134 19574 19698 20026 20594 21310
RIOJA (LA) 2412 2576 2939 3038 3070 3272 3518
981 1023 1061 1065 1409 1136 1165
MELILLA 1133 1049 995 1012 1366 1112 95,86% 1252 1336 106,7
405313 LAV 417688 19070 4,56% [ZIEENE LYy 453172 20420 LX) 464811 LIV 481907 21270 4,41% EENEYS 88 518503|158991 | 30,66%

O S T O o 5 E @ S RS =) 5 E] @ S @ O o S = 5 O @ S ] 0
RN © - © EEEEEE - - - EEREEREE - S ENNEENEEE @ - ¢
2009 2010 2011 2012 2013 2015
ANDALUCIA 94616| 79698| 84,23% 92201 83375 90,43% 89552| 92740| 103,56% 86375 88608 102,59% 81470| 83274| 102,21% 102,39% 80633 82046| 101,75% 79263
ARAGON 13062 12940 9936 76,79% 12610 12767| 101,25% 11980 12073 100,78% 11662 11749( 100,75% 100,09% 11352 11298 99,52% 10929
ASTURIAS 8210 7763 7782 7622 6671 6455 6347
BALEARES 12044 11967 11265 11002 10532 10597 10616
CANARIAS 18952 18305 17423 17201 15859 16146 16159
CANTABRIA 5619 5575 5344 5064 4831 4375 4244
CASTILLAY LEON 20416 20486 19862 19046 17827 17389 16675
CASTILLATLA MANCHA! 22322 21998 21364 20382 19068 18214 17792
CATALUNA 85204 84368 81247 77438 71591 60756| 84,87% 100,42% 70450| 71136/ 100,97% 68908 100,66%
C.VALENCIANA 52389 51684 49446 47574 44185 43450 41997
EXTREMADURA 10314| 10269| 99,56% 10128 10785 106,49% 9938| 10705( 107,72% 9423 9388 99,63% 8880 9005| 101,41% 8895 8933 8783 99,01%
GALICIA 22537| 22523| 99,94% 22047 22031 99,93% 21594| 21588 21089 21071 99,91% 19727 19713 99,93% 99,91% 19427 19383 99,77% 19062 99,81%
MADRID 75957 73878 72023| 63427 69374 73028 105,27% 65343| 68124 104,26% 105,15% 64879| 68380| 105,40% 63112 106,28%
MURCIA 18571 18485| 99,54% 18039 17830 98,84% 17408 17390 16682 16594  99,47% 16105 15946 99,01% 99,58% 15976 16257 101,76% 15528 103,52%
NAVARRA 6844 6778 6747 6731 6075 6007 NC 5894
PAIS VASCO 20905 21170 21155 20533 19116 18849 18247
RIOJA (LA) 3330 3374 3172 3188 3231 101,35% 2903 2952| 101,69% 2935 103,56% 2732 2809| 102,82% 2662 2715 101,99%
CEUTA 1152 1192 1166 1128 1086 1096 1060 1123 105,94%
MELILLA 1273 1325| 104,08% 1359 1383 101,77% 1455 1516 1445  95,32% 1509 1410 93,44% 1562 96,12% 1510 1456| 96,42% 1456 1005
493717| 132300| 26,80% [WESyLyARSUCREIIP LR V7Y 470553| 218617, CERRV NP LT N W EVY  424440| 272929| 64,30% 405970| 281698| 69,39% [Rlepi:ll oy ST 5]
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ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:

HMG

HMG, 3-MCC, 2MBCD

TABLA 3. CASOS DETECTADOS HMG PERIODO: 2001-2016

RN ANALIZADOS =2.136.777 CASOS HMG =9

Laboratorio

2001

2002

2003 (2004|2005 [ 20062007 [ 2008

2009(2010|2011(2012

2013

INCIDENCIA=1: 237.420

2014(2015|2016

Méalaga

Sevilla HVR

Zaragoza HMS

Oviedo

Baleares

La Laguna

Santander

Valladolid

Talavera

Barcelona

Valencia

Badajoz

Santiago

Madrid

Murcia

Pamplona

Bilbao

Zaragoza HMS

Sevilla HVR

Murcia

* Enfermedad No Incluida en el PCN de las CC.AA.

ANDALUCIA

ARAGON
ASTURIAS
BALEARES
CANARIAS
CANTABRIA

CASTILLA Y LEON
CASTILLA LA MANCHA
CATALUNA
C.VALENCIANA
EXTREMADURA
GALICIA
MADRID
MURCIA
NAVARRA
PAIS VASCO
RIOJA
CEUTA
MELILLA

PROCEDIMIENTO ANALITICO

RN ANALIZADOS

CASOS HMG

INCIDENCIA

MS/MS

2.136.777

9

1: 237.420
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3-MCC

ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:

HMG, 3-MCC, 2MBCD

TABLA 3. CASOS DETECTADOS 3-MCC PERIODO: 2001-2016

RN ANALIZADOS =2.136.77/7 CASOS 3-MCC = 33

INCIDENCIA=1: 62.846

Laboratorio |2001|2002 (2003|2004 |2005|2006|2007|2008|2009|2010|2011|2012|2013|2014| 2015|2016 [TOTAL TOTAL
Malaga 11 11 2 6 ANDALUCIA 17
Sevilla HVR 2 2 3 1 1 2 11
Zaragoza HMS 1 1 ARAGON 1
Oviedo * * ASTURIAS *
Baleares * * BALEARES *
La Laguna < < < CANARIAS *
Santander * * CANTABRIA *
Valladolid CASTILLA'Y LEON
Talavera S * * * |CASTILLALA MANCHA| *
Barcelona 3 2 1 6 CATALUNA 6
Valencia * * * * C.VALENCIANA *
Badajoz 0 EXTREMADURA 0
Santiago 1 1 1 1 1 5 GALICIA 5
Madrid 1 1 2 1 5 MADRID 5
Murcia 0 MURCIA 0
Pamplona 0 NAVARRA 0
Bilbao * * * * * * * * * * 0 PAIS VASCO 0
Zaragoza HMS 0 RIOJA 0
Sevilla HVR CEUTA 0
Murcia MELILLA 0

0 0 0 0 0 0 0 1 2 4 6 1 2 7 4 7 34 34

* Enfermedad No Incluida en el PCN de las CC.AA.
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS CASOS MCC INCIDENCIA
MS/MS 2.136.777 34 1: 62.846
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2MBCD

ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:

HMG, 3-MCC, 2MBCD

TABLA 3. CASOS DETECTADOS 2MBCD PERIODO: 2001-2016

RN ANALIZADOS =2.136.777 CASOS 2MBCD=11

INCIDENCIA=1: 194.252

Laboratorio |2001(2002 (2003|2004 |2005|2006|2007|2008(2009(2010(2011|2012|2013|2014|2015(2016 | TOTAL TOTAL
Malaga 0 )
Sevilla HVR 1 1 1 4 1 8 ANDALUCIA 8
Zaragoza HMS 2 1 3 ARAGON 3
Oviedo * * ASTURIAS *
Baleares * * BALEARES *
La Laguna & & = CANARIAS <
Santander * * CANTABRIA *
Valladolid CASTILLA Y LEON
Talavera . * * * [CASTILLA LA MANCHA| *
Barcelona 0 CATALUNA 0
Valencia * * * * C.VALENCIANA *
Badajoz 0 EXTREMADURA 0
Santiago 0 GALICIA 0
Madrid 0 MADRID 0
Murcia 0 MURCIA 0
Pamplona 0 NAVARRA 0
Bilbao o * * * * * * * * * 0 PAIS VASCO 0
Zaragoza HMS 0 RIOJA 0
Sevilla HVR CEUTA 0
Murcia MELILLA 0

0 0 0 0 0 0 0 1 1 2 0 1 4 1 1 0 11 11

* Enfermedad No Incluida en el PCN de las CC.AA.
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS CASOS 2MBCD INCIDENCIA
MS/MS 2.136.777 11 1:194.252
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ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:
IBD

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR CC. AA. PARA IBD

TABLA 1. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA IBD PERIODO 2001-2016

ANDALUCIA ARAGAON

W Malaga Sevilla HVR W Zaragoza HMS
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80000 25000

60000 20000
15000
40000
10000

20000
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2010 —

2011
2012
2013 I
2014
2015 —
2016 E——
o

2010 |
2011 |
2012
2013
2014
2015 E—
2016 |

2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009

ASTURIAS (PPDO DE) BALEARES (ILLES)

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

CANARIAS (ISLAS) CANTABRIA
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

CASTILLA Y LEON CASTILLA LA MANCHA

uMS/MS
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20000

15000

10000

5000

o
2015
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2002
2003
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2011
2012
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CATALUNA
COMUNIDAD VALENCIANA

uMS/MS

100000
80000 NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
60000
40000

20000

)
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2002
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2004
2005
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2008
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2010
2011
2012

ANEXOS | 404



ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:
IBD

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR CC. AA. PARA IBD

TABLA 1. Cont. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA IBD PERIODO 2001-2016 ‘

EXTREMADURA GALICIA
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NAVARRA (CF) PAIS VASCO
NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
RIOJA (LA) MELILLA
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IBD

ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:

TABLA 2. COBERTURA IBD PERIODO: 2001-2016

g | £ |8 8 E |8 |3 s |8 8 S |8 |3 S |8 |3 S |8 |3 £ |8 3 g
< c T <« = c T <« o) c T <« = c T <« o) c T <« = c T <« ) c T <« = c T <« o)
< Qw |l o<z = L w T < = Quw | &< = L w Q<< = L ow S < = Qw3 < = LW T < = L ow S < =
O EZ| =0 & EZ| =0 ] EZ | =0 (i EZ | =0 & EZ | =0 (] EZ | =0 & EZ| =0 i EZ| =0 &
O ‘S © © [=a) ‘G [l =) ‘S © © o S z O =) ‘S g9 =) ‘S [clA [=4) S ©©Q =) ] [E =2}
2 < 8 2 < 3 2 = 3 2 < 3 2 < 3 2 < 3 2 < 3 z < 3
2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008
ANDALUCIA 81108 81865 86120 89022 91807 95304 96062 100293| 83788| 83,54%
ARAGON 10347 10363 11000 11458 11628 12280 12859 13675
ASTURIAS 6849 6729 7107 7218 7482 7596 7833 8221
BALEARES 9858 10420 10654 10792 10925 11675 11917 12713
CANARIAS 19262 19461 19266 19207 20127 20668 19740 20672
CANTABRIA 4280 4560 4873 5060 5267 5229 5379 5886
CASTILLAY LEON 17579 18100 18607 18900 19425 19775 20077 21311
CASTILLATLA MANCHA[ 16796 17117 18051 18507 19007 20389 20875 23038
CATALUNA 65081 68546 73214 76968 79766 82300 84037 89249
C.VALENCIANA 42290 44193 47322 48954 50628 52756 54478 57083
EXTREMADURA 9903 9778 9962 9899 9993 10118 9981 10735
GALICIA 19361| 19037| 98,33%| 19327 19070| 98,67%| 20423| 20150 98,66%| 20621| 20420| 99,03%| 21097| 20982 99,45%| 21392| 21270| 99,43%| 21752| 21646| 99,51%| 23175| 23106| 99,70%
MADRID 59724 63156 67046 69027 69367 71912 74837 78792
MURCIA 14990 15489 16444 16677 17330 18091 18602| 16456| 88,46%| 19386 19487| 100,52%
NAVARRA 5710 5802 6180 6293 6149 6551 6595 7029
PAIS VASCO 17649 18134 19270 19574 19698 20026 20594 21310
RIOJA (LA) 2412 2576 2870 2939 3038 3070 3272 3518
CEUTA 981 1023 1015 1061 1065 1409 1136 1165
MELILLA 1133 1049 1107 995 1012 1366 1112| 1066| 95,86%| 1252 1336 106,7
405313] 19037 4,69%| 417688| 19070 4,56%| 440531| 20150 4,57%| 453172| 20420 4,50%| 464811| 20982 4,51%| 481907| 21270 4,41%| 491138| 39168 | 7,97% | 518503[127717 | 24,63%
8 ] g |8 2 £ |8 8 g |8 g g |8 8 g |8 g £ |8 8 g |8 g g
g fw|82| B Su|BE| E Sw|RE| B |eu|[BE| B fw|RE| B gw [BE| B gw | §Z 2 suw| g2 2
O ez |20 &5 ez |29 & ez |29 i ez |29 & ez |29 & ez |29 i ez |29 & EZ (29 &5
O 5 c O @ S R o 5 O @ S @ O ) S ERS @ 5 ERS] @ 5 ERSS @ S c O @
El= | 8 & [= |8 |2 |< |8 |2 |= |8 |2 |= |82 |= [8 |2 |= |¢8]|2 |= |58
2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA 94616 79698| 84,23%| 92201 83375| 90,43%| 89552| 92740| 103,56%| 86375| 88608| 102,59%| 81470| 83274| 102,21%| 82195 84163| 102,39%| 80633| 82046 101,75%| 79263| 79409| 100,18%
ARAGON 13062, 12940 9936 76,79%| 12610| 12767| 101,25%| 11980| 12073| 100,78%| 11662| 11749| 100,75%| 11602| 11613| 100,09%| 11352 11298] 99,52%| 10929| 10932| 100,03%
ASTURIAS 8210 7763 7782 7622] 6671 6600 6455 6347
BALEARES 12044 11967 11265 11002 10532 10673/ 10597 10616
CANARIAS 18952 18305 17423 17201 15859 16398 16146 16159
CANTABRIA 5619 5575 5344 5064 4831 4565 4375 4244
CASTILLAY LEON 20416 20486 19862 19046 17827 17886 17389 16675
CASTILLATLA MANCHA| 22322 21998 21364 20382 19068 18392 18214 17792
CATALUNA 85204 84368 81247 77438 71591 71589 70450 68908
C.VALENCIANA 52389 51684 49446 47574 44185 44343 43450 41997
EXTREMADURA 10314 10128 9938 9423 8880 9167, 8895 8783
GALICIA 22537| 22523| 99,94%| 22047 22031| 99,93%| 21594| 21588| 99,97%| 21089 21071| 99,91%| 19727| 19713 99,93%| 19630| 19613| 99,91%| 19427| 19383 99,77%| 19062| 19025| 99,81%
MADRID 75957 73878 72023 69374 65343 65505 64879 63112
MURCIA 18571 18485| 99,54%| 18039| 17830 98,84%| 17408 17390| 99,90%| 16682| 16594 99,47%| 16105 15946| 99,01%| 16308 16240/ 99,58%| 15976| 16257| 101,76%| 15528| 16075| 103,52%
NAVARRA 6844 6778 6747 6731 6075 6183 6007, NC 5894, NC
PAIS VASCO 20905 21170 21155 20533 19116 19379 18849 18247
RIOJA (LA) 3330] 3374 3172 3188 3231] 101,35% 2903 2952| 101,69% 2834 2935| 103,56% 2732] 2809| 102,82% 2662 2715| 101,99%
CEUTA 1152 1192 1166 1128 1086 1202 1096 1060 1123| 105,94%
MELILLA 1273]  1325| 104,08% 1359|  1383| 101,77% 1455 1516|  1445| 95,32% 1509  1410| 93,44% 1625  1562| 96,12% 1510( 1456 96,42% 1456  1005| 69,02%
493717 122031) 24,72%| 485252| 134555| 27,73%| 470553| 144485 30,71%| 453348| 143022| 31,55%| 424440 135044| 31,82%| 410309| 136126 33,18%| 405970| 133249| 32,82%| 402840| 130284| 32,34%
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CASOS IBD

ANEXO XVII: TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE ACIDOS ORGANICOS:

TABLA 3. CASOS DETECTADOS IBD PERIODO: 2001-2016

RN ANALIZADOS =1.376.627 CASOS IBD =7

INCIDENCIA=1:196.661

Laboratorio (200120022003 |2004 | 2005 [2006|2007 | 2008|2009|2010(2011|2012 (2013|2014 (2015|2016 | TOTAL TOTAL
Malaga 2| 2 4 ANDALUCIA 6
Sevilla HVR 1 1 2
Zaragoza HMS 1 1 ARAGON 1
Oviedo * * ASTURIAS
Baleares * * BALEARES *
La Laguna * * * CANARIAS *
Santander * * CANTABRIA *
Valladolid CASTILLA Y LEON
Talavera = * * * | CASTILLA LAMANCHA| *
Barcelona * * * * * CATALUNA *
Valencia * * * * C.VALENCIANA *
Badajoz . * = & * * * * * * EXTREMADURA *
Santiago 0 GALICIA 0
Madrid * * * * * * * MADRID
Murcia 0 MURCIA 0
Pamplona * NAVARRA *
Bilbao * * * * * * * * * * * PAIS VASCO *
Zaragoza HMS 0 RIOJA 0
Sevilla HVR CEUTA 0
Murcia MELILLA 0

0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 2 2 1 1 1 7 7

* Enfermedad No Incluida en el PCN de la CA
PROCEDIMIENTO ANALITICO RN ANALIZADOS CASOS IBD INCIDENCIA
MS/MS 1.376.627 7 1:196.661
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ANEXO XVIII: DEFICIT DE BIOTINIDASA (DB)

ANEXO XVIiI
DEFICIT DE BIOTINIDASA (DB)
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ANEXO XVIII: DEFICIT DE BIOTINIDASA (DB)

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS PARA EL DEFICIT DE BIOTINIDASA POR CC. AA.

TABLA 1. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA DB PERIODO 1996-2016

ANDALUCIA

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

ARAGON

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

ASTURIAS (PPDO DE)

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

BALEARES (ILLES)

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

CANARIAS (ISLAS)

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

CANTABRIA

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

CASTILLA Y LEON

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

CASTILLA-LA MANCHA

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

CATALUNA

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

C. VALENCIANA

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
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ANEXO XVIII: DEFICIT DE BIOTINIDASA (DB)

EXTREMADURA GALICIA
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ANEXO XVIII: DEFICIT DE BIOTINIDASA (DB)

DB
8 2 s |8 ) £ 8 3 s |8 ) £ |18 |3 s |8 ) =18 |3 s |8 3 £
= Sul 83| £ |2w|82| £ |22 |82 B [fw|E2| B [2w|83| B |2w|s3| 2 22|82 B |2|82| =
g EZ| 358 = EZ|S8] 3 2= |28 E EZ|58| & [E=|s8| & EZ|s8| 2 |E5[(58| & EZ|358] &
2 < S 2 < S 2 < S 2 < S 2 < S 2 < S |2 < S 2 < S
1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003
ANDALUCIA 77278 78196 76632 78768 80579 81108 81865 86120
ARAGON 9260 9387 9149 9568 9921 10347 10363 11000
ASTURIAS 6530 6516 6344 6547 6731 6849 6729 7107
BALEARES 7794 8176 8309 8848 9502 9858 10420 10654
CANARIAS 17055 17345 17392 18790 18981 19262 19461 19266
CANTABRIA 3859 3899 3835 4021 4341 4280 4560 4873
CASTILLAY LEON 17767 18091 17145 17328 17874 17579 18100 18607
CASTILLATLA MANCHA| 16746 16773 16304 16756 16723 16796 17117 18051
CATALURNA 54858 56907 56831 59616 63807 65081 68546 73214
C.VALENCIANA 36605 36824 36926 38794 40775 42290 44193 47322
EXTREMADURA 10561 10333 10070 10070 10133 9903 9778 9962
GALICIA 18597 18376 98,81%| 18683 18353 98,23%| 18538 | 18238 | 98,38% | 18784 | 18489 | 98,43% | 19418 | 19067 | 98,19% | 19361 | 19037 | 98,33% | 19327 | 19070 | 98,67% | 20423 | 20150 | 98,66%
MADRID 47493 48722 48863 51981 56623 59724 63156 67046
MURCIA 12649 13505 106,77%| 12979 13957 107,54%| 12790 | 13786 | 107,79% | 13099 | 14038 | 107,17% || 14195 | 15189 | 107,00% | 14990 | 16013 [106,82%| 15489 | 16590 | 107,11% | 16444 | 17745 | 107,91%
NAVARRA 4830 4967 4952 5122 5262 5710 5802 6180
PAIS VASCO 15985 16326 16113 16791 17316 17649 18134 19270
RIOJA (LA) 2100 2174 2204 2275 2346 2412 2576 2870
CEUTA 963 1029 981 1020 996 981 1023 1015
MELILLA 1017 1034 1049 1036 1103 1133 1049 1107
TOTAL 361947| 31881 8,81%||368361| 32310 | 8,77% | 364427 | 32024 | 8,79% [379214| 32527 | 8,58% (396626| 34256 | 8,64% |[405313| 35050 | 8,65% [417688| 35660 | 8,54% [440531| 37895 | 8,60%
8 3 £ |8 |3 = 8 ) s |8 |3 s |8 g s |8 3 s |8 ) £ |18 |s £
3 5wl 83| 2 22|83 2 | 2w |85 2 2w 88| 2 |2w|53| 2 22|88 2 |28 & |2w|RS| 2
g EZ| 358 & EE|1358| & EZ 58| & [E=|s8| & EZ|S8] 3 EZ|58| 3 |£2|58| 8 |£2(58| 3
2 < S 2 < S 2 < S 2 < S 2 < S 2 < S |2 < S 2 < S
2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011
ANDALUCIA 89022 91807 95304 78768 80579 81108 81865 89552
ARAGON 11458 11628 12280 9568 9921 10347 10363 12610
ASTURIAS 7218 7482 7596 6547 6731 6849 6729 7782
BALEARES 10792 10925 11675 8848 9502 9858 10420 11265
CANARIAS 19207 20127 20668 18790 18981 19262 19461 17423
CANTABRIA 5060 5267 5229 4021 4341 4280 4560 5344
CASTILLAY LEON 18900 19425 19775 17328 17874 17579 18100 19862
CASTILLATLA MANCHAJ 18507 19007 20389 16756 16723 16796 17117 21364
CATALUNA 76968 79766 82300 59616 63807 65081 68546 81247
C.VALENCIANA 48954 50628 52756 38794 40775 42290 44193 49446
EXTREMADURA 9899 9993 10118 10070 10133 9903 9778 9938
GALICIA 20621 [ 20420 99,03% || 21097 | 20982 | 99,45% 21392 | 21270 | 99,43% || 18784 | 21646 | 99,51% | 19418 | 23106 | 99,70% | 19361 | 22523 | 99,94% | 19327 | 22031 | 99,93% |f 21594 | 21588 | 99,97%
MADRID 69027 69367 71912 51981 56623 59724 63156 72023
MURCIA 16677 | 17928 | 107,50% || 17330 | 18473 | 106,60% | 18091 [ 17992 | 99,45% |{ 13099 | 16456 | 88,46% |l 14195 | 19487 | 100,52% || 14990 | 18485 | 99,54% | 15489 | 17830 | 98,84% || 17408 | 17390 | 99,90%
NAVARRA 6293 6149 6551 5122 5262 5710 5802 6747
PAIS VASCO 19574 19698 20026 16791 17316 17649 18134 21155
RIOJA (LA) 2939 3038 3070 2275 2346 2412 2576 3172
CEUTA 1061 1065 1409 1020 996 981 1023 1166
MELILLA 995 1012 1366 1184 1036 1103 1336 1133 1325 |104,08%| 1049 1383 | 101,77% || 1455 1379 94,78%
TOTAL 453172 | 38348 8,46% [464811| 39455 8,49% 481907 | 40446 [ 8,39% [379214| 38102 [ 10,05% [396626| 43929 | 11,08% [[405313| 42333 [10,44% [[417688| 41244 [ 9,87% [470553| 40357 | 8,58%
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ANEXO XVIII: DEFICIT DE BIOTINIDASA (DB)

DB
38 a = |8 2 £ 3 g = |8 a = |8 a =
! Sw| 3 < P Sw|RZ| E Sw 32| B Sw|RZ| E Sw|RI| B
J EZ| &£ O = EZ| =0 i EZ | =0 = EZ| =0 ] EZ| =0 =
Q = g (@] m S 8 (@] m = 8 (@] m S 8 (@] m 5 g (@] o)
2 < o 2 < o 2 < o 2 < o 2 < S
2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA 86375 81470 82195 80633 79263
ARAGON 11980 11662 11602 11352 10929
ASTURIAS 7622 6671 6600 6455 6347
BALEARES 11002 10532 10673 10597 10616
CANARIAS 17201 15859 16398 16146 16159
CANTABRIA 5064 4831 4565 4375 4244
CASTILLAY LEON || 19046 17827 17886 17389 16675
CASTILLATLA MANCHA|| 20382 19068 18392 18214 17792
CATALUNA 77438 71591 71589 70450 68908
C.VALENCIANA 47574 44185 44343 43450 41997
EXTREMADURA 9423 8880 9167 8895 8783
GALICIA 21089 | 21071 99,91% | 19727 | 19713 | 99,93% 19630 | 19613 | 99,91% | 19427 | 19383 | 99,77% || 19062 | 19025 | 99,81%
MADRID 69374 65343 65505 64879 63112
MURCIA 16682 | 16594 99,47% | 16105 | 15946 | 99,01% 16308 [ 16240 [ 99,58% | 15976 | 16257 | 101,76% || 15528 | 16075 | 103,52%
NAVARRA 6731 6075 NC 6183 NC 6007 NC 5894 NC
PAIS VASCO 20533 19116 19379 18849 18247
RIOJA (LA) 3188 2903 2834 2732 2662
CEUTA 1128 1086 1202 1096 1060
MELILLA 1516 1445 95,32% 1509 1410 93,44% 1625 1562 96,12% 1510 1456 96,42% 1456 1005 69,02%
TOTAL 453348 39110 8,63% |424440] 37069 | 8,73% 426076 || 37415 | 8,78% [[418432| 37096 | 8,87% [[408734| 36105 | 8,83%
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CASOS DETECTADOS DB CLASICA

ANEXO XVIII: DEFICIT DE BIOTINIDASA (DB)

Laboratorio

1996

1997

RN ANALIZADOS = 785.701 CASOS DB CLASICA=8

1998

1999

2000

2001

2002

2003

2004

2005

2006

2007

2008

2009

2010

2011

INCIDENCIA=1: 98.213

2012

2013

2014

2015

2016

Malaga

Sevilla HVR

Zaragoza HMS

Oviedo

Baleares

La Laguna

Santander

Valladolid

Talavera

Barcelona

Valencia

Badajoz

Santiago

Madrid

Murcia

Pamplona

Bilbao

Zaragoza HMS

Sevilla HVR

Murcia
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CASOS DETECTADOS DB PARCIAL

ANEXO XVIII: DEFICIT DE BIOTINIDASA (DB)

RN ANALIZADOS =785.701 CASOS DB PARCIAL=

INCIDENCIA=1: 41.353

Laboratorio |1996 (1997 (1998 [1999 [2000 | 2001 | 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 2009|2010{2011{2012|2013|2014| 2015|2016 | TOTAL TOTAL
Mélaga 0 ANDALUCIA 0
Sevilla HVR 0
Zaragoza HMS 0 ARAGON 0
Oviedo 0 ASTURIAS 0
Baleares 0 BALEARES 0
La Laguna 0 CANARIAS 0
Santander 0 CANTABRIA 0
Valladolid 0 CASTILLA LEON 0
Talavera 0 |CASTILLALAMANCHA|[ O
Barcelona 0 CATALUNA 0
Valencia 0 C.VALENCIANA 0
Badajoz 0 EXTREMADURA 0
Santiago 2 4 3 2 2 1 1 1 16 GALICIA 16
Madrid 0 MADRID 0
Murcia 1 1 1 3 MURCIA 3
Pamplona 0 NAVARRA 0
Bilbao 0 PAIS VASCO 0
Zaragoza HMS 0 RIOJA 0
Sevilla HVR CEUTA 0
Murcia MELILLA 0
2 4 3 0 0 2 2 1 1 0 0 0 0 0 1 0 0 1 0 1 1 19 19

ANEXOS | 414




ANEXO XIX: GALACTOSEMIA CLASICA (GALT)

ANEXO XIX
GALACTOSEMIA CLASICA (GALT)
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ANEXO XIX: GALACTOSEMIA CLASICA (GALT)

RECIEN NACIDOS ANALIZADOS PARA EL GALACTOSEMIA POR CC. AA.

TABLA 1. RECIEN NACIDOS ANALIZADOS POR LAS CC. AA. PARA DB PERIODO 1996-2016

ANDALUCIA

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

ARAGON

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

ASTURIAS (PPDO DE)

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

BALEARES (ILLES)

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

CANARIAS (ISLAS)

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

CANTABRIA

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

CASTILLA Y LEON

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

CASTILLA-LA MANCHA

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

CATALUNA

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS

C. VALENCIANA

NO INCLUIDA EN SU CARTERA DE SERVICIOS
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ANEXO XIX: GALACTOSEMIA CLASICA (GALT)
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ANEXO XIX: GALACTOSEMIA CLASICA (GALT)

GALACTOSEMIA (GALT)

TABLA 2. COBERTURA GALT PERIODO: 1996-2016 |

8 3 s |8 |3 s |8 5 s |8 |3 £ |8 |3 £ |8 |3 S |8 |3 s |8 |3 g
§ c T <« o) = T <« pu} c T <« o) = T <« =) c T <« ) c T <« pul o T <« ) = T <« =)
2u| 88 & SY|8S8| & S I =~ YRS & SY|l88| = S2iRg| & [€2[8g| & Syl 88| &
S E=| 38 o E=|38 o E= |58 u E=|138 w E=138 w E=|30| ¥ |[E=|S08 w E=138 o
E < & |3 |2 ] 3 g 3 |5 |2 S 13 |2 8 |8 |2 S 18 |2 & |3 |2 ]
2 < o = < o = < o = < o = < o = < o = < o = < o
1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003
ANDALUCIA 77278 78196 76632 78768 80579 81108 81865 86120
ARAGON 9260 9387 9149 9568 9921 10347 10363 11000
ASTURIAS 6530 6516 6344 6547 6731 6849 6729 7107
BALEARES 7794 8176 8309 8848 9502 9858 10420 10654
CANARIAS 17055 17345 17392 18790 18981 19262 19461 19266
CANTABRIA 3859 3899 3835 4021 4341 4280 4560 4873
CASTILLAY LEON | 17767 18091 17145 17328 17874 17579 18100 18607
CASTILLATLA MANCHA( 16746 16773 16304 16756 16723 16796 17117 18051
CATALUNA 54858 56907 56831 59616 63807 65081 68546 73214
CVALENCIANA | 36605 36824 36926 38794 40775 42290 44193 47322
EXTREMADURA 10561 10333 10070 10070 10133 9903 9778 9962
GALICIA 18597 18376 98,81%| 18683 18353 98,23%| 18538 | 18238 | 98,38% | 18784 | 18489 | 98,43% | 19418 | 19067 | 98,19% | 19361 | 19037 | 98,33% | 19327 | 19070 | 98,67% [ 20423 | 20150 | 98,66%
% % % % % % %
MADRID 47493 48722 48863 51981 56623 59724 63156 67046
MURCIA 12649 | 13505| 106,77%)| 12979 | 13957 107,54%| 12790 | 13786 | 107,79% || 13099 | 14038 | 107,17% | 14195 | 15189 | 107,00% || 14990 | 16013 |106,82%] 15489 | 16590 | 107,11% || 16444 | 17745 | 107,91%
NAVARRA 4830 4967 4952 5122 5262 5710 5802 6180
PAIS VASCO 15985 16326 16113 16791 17316 17649 18134 19270
RIOJA (LA) 2100 2174 2204 2275 2346 2412 2576 2870
CEUTA 963 1029 981 1020 996 981 1023 1015
MELILLA 1017 1034 1049 1036 1103 1133 1049 1107
TOTAL 361947| 31881  8,81%|[368361| 32310 | 8,77% | 364427 | 32024 | 8,79% [379214] 32527 | 8,58% |[396626| 34256 | 8,64% [405313] 35050 | 8,65% ||417688| 35660 | 8,54% [440531] 37895 | 8,60%
8 8 s |8 |38 s |8 8 z |8 |3 = |8 |3 z |2 |38 s 18 |3 s |2 |38 S
c j j c c c c j
3 sw| 3% E suwlgE| E sw |RE| & sulRgE| E suwlgE| E suw|lg2E| E |ow|RE| £ suwlgE| E
o E=] 38 w E=[358 w E= |30 w E=138 w E=1358 w E=[S8]| @ |E=|58 w E=[353 w
S < o] z < S S < 5] z < 5] S < S Z < S |8 < S Z = <}
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2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011
ANDALUCIA 89022 91807 95304 78768 80579 81108 81865 89552
ARAGON 11458 11628 12280 9568 9921 10347 10363 12610
ASTURIAS 7218 7482 7596 6547 6731 6849 6729 7782
BALEARES 10792 10925 11675 8848 9502 9858 10420 11265
CANARIAS 19207 20127 20668 18790 18981 19262 19461 17423
CANTABRIA 5060 5267 5229 4021 4341 4280 4560 5344
CASTILLAY LEON 18900 19425 19775 17328 17874 17579 18100 19862
CASTILLATLA MANCHA( 18507 19007 20389 16756 16723 16796 17117 21364
CATALUNA 76968 79766 82300 59616 63807 65081 68546 81247
C.VALENCIANA 48954 50628 52756 38794 40775 42290 44193 49446
EXTREMADURA 9899 9993 10118 10070 10133 9903 9778 9938
GALICIA 20621 | 20420 | 99,03% | 21097 | 20982 | 99,45% | 21392 | 21270 | 99,43% | 18784 | 21646 | 99,51% | 19418 | 23106 | 99,70% | 19361 | 22523 | 99,94% | 19327 | 22031 | 99,93% | 21594 | 21588 | 99,97%
MADRID 69027 69367 71912 51981 56623 59724 63156 72023
MURCIA 16677 | 17928 | 107,50% || 17330 | 18473 | 106,60% || 18091 17992 | 99,45% | 13099 | 16456 | 88,46% | 14195 | 19487 | 100,52% || 14990 | 18485 | 99,54% || 15489 | 17830 | 98,84% | 17408 | 17390 | 99,90%
NAVARRA 6293 6149 6551 5122 5262 5710 5802 6747
PAIS VASCO 19574 19698 20026 16791 17316 17649 18134 21155
RIOJA (LA) 2939 3038 3070 2275 2346 2412 2576 3172
CEUTA 1061 1065 1409 1020 996 981 1023 1166
MELILLA 995 1012 1366 | 1184 1036 1103 | 1336 1133 | 1325 [104,08%| 1049 | 1383 | 101,77% || 1455 | 1379 | 94,78%
TOTAL 453172| 38348 | 8,46% |/464811| 39455 | 8,49% | 481907 | 40446 | 8,39% |379214] 38102 | 10,05% |396626] 43929 | 11,08% ||405313| 42333 |10,44% |417688| 41244 | 9,87% |470553] 40357 | 8,58%
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ANEXO XIX: GALACTOSEMIA CLASICA (GALT)

GALACTOSEMIA (GALT)

TABLA 3. COBERTURA GALT PERIODO: 2012-2016 ‘

8 3 = |8 3 = 8 3 = |8 3 = |8 3 =
g Swl| B = Sw|RZ| 2 fw|RZ| 2 Sw|RZ| E Sw|RZ| E
8 EZ| =20 e EZ| =20 e EZ | E0 = EZ| =20 i EZ| EO =
) T g (©] o) S g (@] o) T g (@] o) S g (@] o) 5 g (@] o)
2 < o 2 < o 2 < S 2 < S 2 < S
2012 2013 2014 2015 2016
ANDALUCIA 86375 81470 82195 80633 79263
ARAGON 11980 11662 11602 11352 10929
ASTURIAS 7622 6671 6600 6455 6347
BALEARES 11002 10532 10673 10597 10616
CANARIAS 17201 15859 16398 16146 16159
CANTABRIA 5064 4831 4565 4375 4244
CASTILLAY LEON 19046 17827 17886 17389 16675
CASTILLATLA MANCHA| 20382 19068 18392 18214 17792
CATALUNA 77438 71591 71589 70450 68908
C.VALENCIANA 47574 44185 44343 43450 41997
EXTREMADURA 9423 8880 9167 8895 8783
GALICIA 21089 | 21071 99,91% | 19727 | 19713 | 99,93% 19630 | 19613 | 99,91% || 19427 | 19383 | 99,77% | 19062 | 19025 | 99,81%
MADRID 69374 65343 65505 64879 63112
MURCIA 16682 | 16594 99,47% | 16105 | 15946 | 99,01% 16308 | 16240 | 99,58% | 15976 | 16257 | 101,76% || 15528 | 16075 | 103,52%
NAVARRA 6731 6075 6183 6007 5894
PAIS VASCO 20533 19116 19379 18849 18247
RIOJA (LA) 3188 2903 2834 2732 2662
CEUTA 1128 1086 1202 1096 1060
MELILLA 1516 1445 95,32% 1509 1410 93,44% 1625 1562 96,12% 1510 1456 96,42% 1456 1005 69,02%
TOTAL 453348 39110 8,63% [[424440| 37069 | 8,73% | 426076 || 37415 | 8,78% [[418432| 37096 | 8,87% [408734| 36105 | 8,83%
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ANEXO XIX: GALACTOSEMIA CLASICA (GALT)

CASOS DETECTADOS GALACTOSEMIA CLASICA

TABLA 4. CASOS DETECTADOS GALACTOSEMIA CLASICA PERIODO: 1996-2016 ‘

RN ANALIZADOS =785.701 CASOS GALT= 11 INCIDENCIA=1: 71.427

Laboratorio {1996 1997|1998 (1999 [2000 | 2001|2002 [ 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 2009 | 2010{2011|2012|2013(2014|2015|2016| TOTAL TOTAL
Malaga 0 ANDALUCIA 1
Sevilla HVR 1 1
Zaragoza HMS 0 ARAGON 0
Oviedo 0 ASTURIAS 0
Baleares 0 BALEARES 0
La Laguna 0 CANARIAS 0
Santander 0 CANTABRIA 0
Valladolid 0 CASTILLAY LEON 0
Talavera 0 CASTILLA-LA MANCHA| O
Barcelona 0 CATALUNA 0
Valencia 0 C.VALENCIANA 0
Badajoz 0 EXTREMADURA 0
Santiago 1 1 1 1 1 1 2 1 9 GALICIA 9
Madrid 0 MADRID 0
Murcia 1 1 MURCIA 1
Pamplona 0 NAVARRA 0
Bilbao 0 PAIS VASCO 0
Zaragoza HMS 0 RIOJA 0
Sevilla HVR CEUTA 0
Murcia MELILLA 0

0 1 1 1 0 0 0 0 2 1 1 1 0 2 0 0 0 0 1 0 0 11 11
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