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ABREVIATURAS

AF: Anemia falciforme

CA: Comunidad autébnoma

CC. AA.: Comunidades auténomas

CiA: Ciudades auténomas

FQ: Fibrosis quistica

GA-l: Acidemia glutarica tipo |

HC: Hipotiroidismo congénito

INGESA: Instituto Nacional de Gestidn Sanitaria

ITFE: Intervalo de tiempo entre la fecha de toma de la primera muestra y la fecha de

recepcion en el laboratorio

ITL1R: Intervalo de tiempo entre la fecha de recepcion en el laboratorio y la comunicacion

del resultado sobre la primera muestra valida

ITR1: Intervalo de tiempo entre la fecha de nacimiento y la comunicacidn del resultado por

parte del laboratorio sobre la primera muestra vélida

ITRF: Intervalo de tiempo entre la fecha de nacimiento y la comunicacién del resultado final
por parte del laboratorio en los casos en los que se ha solicitado segunda muestra por

resultado dudoso en la primera muestra valida

ITRUS: Intervalo de tiempo entre la fecha de la comunicacidn por parte del laboratorio y la

fecha de remisién a la unidad clinica de seguimiento

ITTM: Intervalo de tiempo entre la fecha de nacimiento y la fecha de toma de muestra
LCHADD: Deficiencia de 3-hidroxiacil-CoA deshidrogenasa de cadena larga

MCADD: Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena media

N_DERIV: Nimero de casos enviados a las unidades clinicas de seguimiento para confirmar

el diagndstico
N_P_FAC: Numero de portadores fenotipo FAC (anemia falciforme)
N_P_FAS: Numero de portadores fenotipo FAS (anemia falciforme)

N_PORTA: Numero de portadores (fibrosis quistica)
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NFP: Numero total de falsos positivos

NFP1: Numero de falsos positivos sobre primera muestra

NFP2: Numero de falsos positivos del proceso de confirmacién diagndstica
NRNPP: Nimero de recién nacidos, en el afno, analizados
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VPP: Valor predictivo positivo
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JUSTIFICACION

El Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre, por el que se establece la cartera de servicios
comunes del Sistema Nacional de Salud y el procedimiento para su actualizacién establece que
“la implantacién del programa poblacional de cribado neonatal de enfermedades endocrino-
metabdlicas de la cartera comun basica de servicios asistenciales del Sistema Nacional de Salud
se acompafiara del desarrollo por parte del Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad
de un sistema de informacidon que permita en los niveles autonémico y estatal realizar un
correcto seguimiento y evaluacidn de estos programas poblacionales. El Ministerio de Sanidad,
Servicios Sociales e Igualdad elaborard un informe técnico anual de evaluacidn del programa de

cribado que pondra a disposicion del ciudadano y las administraciones en su pagina Web”.

A tal efecto, este informe de evaluacién del programa de cribado neonatal del Sistema Nacional
de Salud presenta el seguimiento y balance anual del programa de cribado neonatal de forma
pormenorizada. Se describe cada una de las etapas de las que se compone el programa vy el
cumplimiento de los objetivos de calidad establecidos y medidos a través de indicadores de

calidad previamente consensuados por el grupo de trabajo de la Comisién de salud publica.

Sus objetivos son el analisis y evaluacién de la situacién actual de programa con respecto al
cumplimiento de los objetivos de calidad y la obtencidn de una visién global de la incidencia y
evolucidon de cada una de las enfermedades incluidas en la cartera comun y de la cartera
complementaria de cada comunidad autdnoma. Todo ello permitira establecer planes de mejora

gue garanticen una evolucién éptima del programa.
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INTRODUCCION

1. El programa de cribado neonatal de enfermedades

endocrino-metabdlicas

Las enfermedades endocrino-metabdlicas constituyen un grupo amplio, diverso y heterogéneo
de trastornos bioquimicos causados por mutaciones en el ADN que se heredan
mayoritariamente en forma autosémica recesiva. La falta de diagndstico y tratamiento precoz
puede comprometer gravemente la vida y/o el desarrollo intelectual de las personas afectadas
debido a la importante presencia, en muchas ocasiones, de sintomas neurolégicos. Si bien la
incidencia de cada uno de los trastornos es baja, su impacto global es notable desde la

perspectiva de salud publica.

El programa de cribado neonatal de enfermedades endocrino-metabdlicas (PCN) representa
uno de los principales programas preventivo-asistenciales de salud publica. Consiste en una
serie de actividades orientada a la deteccién precoz, diagndstico y tratamiento temprano y al
seguimiento de los casos detectados, siempre antes de que se manifiesten los sintomas de la

enfermedad para reducir la morbimortalidad en el recién nacido.

El Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre, por el que se establece la cartera de servicios
comunes del Sistema Nacional de Salud y el procedimiento para su actualizacion, establece que
la implantacién de este programa se acompafie del desarrollo por parte del Ministerio de

Sanidad de un sistema de informacion para el correcto seguimiento y evaluacion del programa.

A partir de los datos obtenidos en el sistema de informacidn se elaborara un informe técnico

anual de evaluacion del programa de cribado que sera publicado en:

https://www.mscbs.gob.es/profesionales/saludPublica/prevPromocion/Cribado/cribadoNe

onatal.htm.

El informe técnico de evaluacién del programa de cribado neonatal del Sistema Nacional de
Salud presenta el seguimiento y balance anual del programa de cribado neonatal de forma
pormenorizada. Se describe cada una de las etapas de las que se compone el programa vy el
cumplimiento de los objetivos de calidad establecidos y medidos a través de indicadores de

calidad previamente consensuados.

Los objetivos del informe son el analisis y evaluacidn de la situacién actual del programa con

respecto al cumplimiento de los objetivos de calidad y la obtencién de una vision global de la
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incidencia y evolucién de cada una de las enfermedades incluidas en la cartera comun basica de
servicios asistenciales del SNS. Ademas, el informe incluye el analisis de las enfermedades de la

cartera complementaria de cada comunidad auténoma.

Cartera Comun basica de servicios asistenciales del SNS (enfermedades cribadas a nivel nacional)

1.Hipotiroidismo congénito (HC)

2.Fenilcetonuria (PKU)

3.Fibrosis quistica (FQ)

4.Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena media (MCADD)
5.Deficiencia de 3-hidroxiacil-CoA deshidrogenasa de cadena larga (LCHADD)
6.Acidemia glutarica tipo | (GA-1)

7.Anemia falciforme (AF)

Los datos recogidos sobre los indicadores de calidad del programa han sido facilitados por todas

las CCAA y CiA a través del SICN del SNS y corresponden al afio indicado en el informe.
El Informe se ha estructurado siguiendo las etapas que forman parte del PCN:

= Etapa 1: Toma de muestra.

=  Etapa 2: Transporte de muestras.

= Etapa 3: Recepcién de las muestras, andlisis y obtencién de resultados por parte del
laboratorio de cribado neonatal.

= Etapa 4: Remision desde el laboratorio de cribado, a la unidad clinica de referencia, de los
casos detectados positivos.

= Etapa 5: Diagndstico, tratamiento y seguimiento de los casos en la unidad clinica.

= Etapa 6: Coordinacion y evaluacién del programa desde la estructura de salud publica.

Para cada etapa se han descrito los objetivos de calidad, los indicadores establecidos para la
medicion de dichos objetivos, la situacién del programa en cada CC. AA. y CiA respecto a los
mismos y, por ultimo, las recomendaciones y requisitos necesarios para el cumplimiento de los

objetivos.

En definitiva, éste, pretende ser un documento de utilidad para conocer los resultados del

programa y los avances realizados, asi como para guiar la toma de decisiones sobre cuales son

10



PROGRAMA DE CRIBADO NEONATAL DEL SNS

los aspectos que seria posible mejorar. Tiene por tanto una orientacién practica, para poder
extraer del anadlisis que aqui se recoge, pautas para la intervencién en materia de mejora de la

calidad del programa.

2. Programa de cribado neonatal del SNS y programas de

cribado neonatal de las CC. AA.

El Real Decreto-ley 16/2012, de 20 de abril, de medidas urgentes para garantizar la
sostenibilidad del Sistema Nacional de Salud y mejorar la calidad y seguridad de sus
prestaciones, modificé la cartera comun de servicios del SNS, diferenciando una cartera comudn
de servicios asistenciales del SNS (cubiertos de forma completa por financiacién publica), de
otras carteras como la complementaria de las CC. AA. y estableciendo que las CC. AA. podran
incorporar en sus carteras de servicios complementarias una técnica, tecnologia o
procedimiento no contemplado en la cartera comun de servicios del SNS, para lo cual
estableceran los recursos adicionales necesarios. En todo caso, estos servicios o prestaciones
complementarios deberan reunir los mismos requisitos establecidos para la incorporacién de
nuevas técnicas, tecnologias o procedimientos a la cartera comun de servicios, y no estardn

incluidos en la financiacién general de las prestaciones del SNS.

Es este sentido, ademas de las 7 enfermedades que forman el PCN de la cartera comun basica
de servicios asistenciales del SNS, 13 CC. AA. y las 2 ciudades auténomas (CiA) cuentan
oficialmente con otras enfermedades incorporadas a sus PCN y que forman parte de sus

respectivas carteras de servicios complementarias.

Teniendo esto en cuenta, en Espafia son objeto de cribado, durante el afio 2020, las siguientes

enfermedades:

Hipotiroidismo congénito (HC)

Fibrosis quistica (FQ)

Anemia falciforme (AF)

Fenilcetonuria (PKU)

Acidemia glutarica tipo | (GA-I)

Deficiencia de 3-hidroxiacil-CoA deshidrogenasa de cadena larga (LCHADD)
Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena media (MCADD)

Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce (MSUD)

W ® N o v Bk~ W NR

Homocistinuria (HCY)

11
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11.
12.
13.
14.
15.
16.
17.
18.
19.
20.
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22.
23.
24,
25.
26.
27.
28.
29.
30.
31.
32.
33.
34,
35.
36.
37.
38.
39.

40

Ademas, la CA de Catalufia ha informado otras enfermedades que no se incluyen en su cartera

de servicios complementaria oficial pero que se detectan dentro del programa (hallazgo
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Acidemia isovalérica (IVA)

Hiperplasia suprarrenal congénita (HSC)

Déficit de biotinidasa (BTD)

Hiperfenilalaninemias/Defectos cofactor de tetrahidrobiopterina (HFA)
Tirosinemia tipo |, Il 'y lIl (TYR-I, TYR-II, TIR-III)

Citrulinemia tipo 1 y Il (CIT I, CIT Il)

Aciduria argininosuccinica (ASLD)

Argininemia (ARG)

Hipermetioninemia (MET)

Cistinuria

Acidemia propidnica (PA)

Acidemia metilmalénica (MMA)

Déficit de Ketotiolasa (KTD)

Deficiencia de la proteina trifuncional (TFPD)

Aciduria 3-hidroxi 3-metilglutarica (HMG-CoALD)

Deficiencia de 3-metilcrotonil-CoA carboxilasa (3-MCCD)

Aciduria 3-metilglutacdnica (3MGA)

Deficiencia multiple de carboxilasa (MCD)

Aciduria 2-metil-3-hidroxibutirica (2M3HBA)

Deficiencia de 2-metilbutirilglicinuria (2MBG)

Isobutitilglicuniria (IBG)

Aciduria malénica (MAL)

Deficiencia primaria de carnitina (CUD)

Déficit de carnitin palmitoil transferasa tipo | y tipo Il (CPT I, CPT Il)
Deficiencia de carnitina/acilcarnitina traslocasa (CACTD)

Déficit de acil-CoA deshidrogenasa de cadena muy larga (VLCADD)
Déficit de acil-CoA deshidrogenasa de cadena corta (SCADD)

Deficiencia multiple de acil-CoA deshidrogenasa (MADD)

Galactosemia por deficiencia de galactosa-1-fosfato uridiltransferasa (GALT-D)

Galactosemia por deficiencia de galactoquinasa (GALK-D)

Inmunodeficiencia combinada grave (SCID)

12
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incidental): quilotdrax, inmunodeficiencia transitoria, alfa y beta talasemia, deficiencia

adquirida de vitamina B12 y linfocitopenia idiopatica.
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Tabla 1: Enfermedades incluidas en los Programas de Cribado Neonatal por comunidad auténoma y ciudad auténoma

(= = _ | - E go < _ ol ol o =

© u_:)—.ﬁﬁug<z—.=.>-—=gwl—3<<<o°8§m0§go—‘0:_50030|¢29>9

. =E<§é§§£§5¢gg&’EsQ%EEZm%:%E;tégzeéasgsgggzggagi
ANDALUCIA
ARAGON
ASTURIAS
BALEARES
CANARIAS
CANTABRIA

CASTILLA LEON

CASTILLA LA
MANCHA

CATALUNA*

C. VALENCIANA

EXTREMADURA

GALICIA

MADRID

MURCIA

NAVARRA **

PAIS VASCO

RIOJA (LA)

CEUTA

MELILLA

B Programa de cribado del SNS Programa Piloto del SNS
Incorporacion a partir de 2021

Programa de cribado de la cartera complementaria de las CC. AA. y CiA

Hallazgo incidental en el proceso de cribado de PKU

* La CA de Catalufia ha informado otras enfermedades que no se incluyen en su cartera de servicios complementaria oficial pero que se detectan dentro del programa (hallazgo incidental): alfa talasemia

sindrome de DI George y deficiencia adquirida de vitamina B12.

** Navarra pretende incorporar 24 enfermedades a partir del afio 2022 segun la ley foral 10/2021, de 18 de junio (ademds de las que aparecen en el cuadro, incorpora la mucopolisacaridosis tipo 1y la

Enfermedad de Pompe).
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3. Organizacién del programa de cribado neonatal

El PCN (Figura 1) se organiza en 6 etapas clave que mas adelante se describirdn y analizaran

ampliamente:

= Etapa 1: Toma de muestra.

= Etapa 2: Transporte de muestras.

= Etapa 3: Recepcién de las muestras, analisis y obtencion de resultados por parte del
laboratorio de cribado neonatal.

= Etapa 4: Remisién desde el laboratorio de cribado, a la unidad clinica de referencia, de
los casos detectados positivos.

= Etapa 5: Diagndstico, tratamiento y seguimiento de los casos en la unidad clinica.

= Etapa 6: Coordinacion y evaluacién del programa desde la estructura de salud publica

N

Hospitales

(maternidades)/Centro Laboratorio de cribado Unidad Clinica de
sanitario neonatal Seguimiento (UCS)
Pablicos y Privados

Diagnostico,

Recepcion, analisis Derivacién

Toma de Transporte btencidnd tratamiento,
muestra de muestras S enlac;n o urgentea seguimiento de casos
Etapa 24-72hdevida Etapa <ad Erp c°Uitados gtapa  UCS Etapa S 15-17d devida (<2124
3 <4d de vida en dudosos)*

Etapa > Planificacién de recursos o
6 SALUD PUBLICA Coordinacién :

Evaluacién de resultados
y tratados

Figura 1. Esquema del PCN

En cada una de estas etapas clave participa una o varias unidades emplazadas en lugares
diferentes y formadas por un equipo multidisciplinar de profesionales y con el factor “tiempo”

como nexo comun en toda la cadena. Las unidades implicadas son 3:

= Hospital (maternidad) de nacimiento/ centro sanitario: lugar donde se realiza la toma
de muestra.

= Laboratorio/Centro de cribado neonatal: recepcionan y analizan las muestras obtenidas
en los hospitales o centros sanitarios.
En Espafia, actualmente existen 15 laboratorios de cribado neonatal repartidos en 14

CC. AA. (Figura 2). Andalucia tiene 2 laboratorios y el resto de CC. AA. tienen 1
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laboratorio a excepcion de La Rioja, Navarra y Cantabria y las dos CiA que no disponen
de centro de cribado neonatal y han establecido convenios de colaboracion con otras
CC. AA. para la realizacién de estas determinaciones analiticas (las muestras de
Cantabria y Navarra se analizan en Pais Vasco, las de La Rioja se analizan en Aragén, las
de Melilla en Murcia y las de Ceuta en Andalucia).

= Unidad clinica de referencia: desde donde se realiza el diagndstico definitivo,

tratamiento y seguimiento de los casos positivos.

Por ultimo, y no menos importante, se destaca el papel de salud publica, desde donde se
realizard la planificacion de los recursos, la coordinacién y la evaluacién de resultados,

fundamental para conseguir el objetivo del programa.

Figura 2. Centros/laboratorios de cribado neonatal en Espafia (Rev. Esp. Salud Publica,

2021).
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4. Objetivos de calidad del programa de cribado neonatal

Las enfermedades endocrino-metabdlicas incluidas en el PCN son enfermedades que si no son
diagnosticadas y tratadas a tiempo pueden provocar dafios en el recién nacido y ocasionar una

importante discapacidad.

El objetivo principal de un PCN es llegar al diagndstico confirmatorio e instaurar el tratamiento
de los casos detectados lo mas rdpido posible, antes de que se manifiesten los sintomas de la

enfermedad, para evitar o minimizar los dafios en el recién nacido.

Por ello, el 18 de diciembre de 2013, el Consejo Interterritorial del SNS aprobd los “Objetivos y
requisitos de calidad del Programa de Cribado Neonatal de enfermedades endocrino-

metabdlicas del SNS”.

El analisis y evaluacién de la situacion del programa, respecto al cumplimiento de estos
objetivos, podra permitir el establecimiento de planes de mejora para alcanzar el nivel é6ptimo

de eficiencia.
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5. El Sistema de informacion del programa de cribado neonatal

del SNS

La Orden SSI/2065/2014, ya mencionada, recoge que la implantacidon del PCN poblacional de
enfermedades endocrino-metabdlicas de la cartera comun de servicios asistenciales del SNS se

acompafiara del desarrollo por parte del Ministerio de Sanidad de un Sistema de Informacion.

En febrero de 2015, desde el Ministerio de Sanidad se puso en marcha el sistema de informacién
del programa de cribado neonatal (SICN). El SICN tiene como finalidad recoger y gestionar los
datos que permiten la medicién de los objetivos e indicadores de calidad del PCN del SNS para,

en los niveles autondémico y estatal, realizar un correcto seguimiento y evaluacion del programa.

El SICN, que forma parte del Sistema de Informacidn del SNS, en 2019 se convirtid, ademas, en
una operacién estadistica del Instituto Nacional de Estadistica que se puede consultar en el
siguiente enlace:

https://www.ine.es/dyngs/IOE/es/operacion.htm?id=1259946000401
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EVALUACION DEL PROGRAMA DE CRIBADO
NEONATAL DEL SNS

Este Informe técnico responde a la quinta evaluacién anual del PCN del SNS. Recoge la
informacidn sobre los indicadores de calidad del programa correspondientes al afio 2020 que

permiten la medicidn de los objetivos y requisitos de calidad del programa.

Ademas de la informacion referente a la situacidn del programa frente a los objetivos de calidad,
el informe incluye anexos con otros datos e indicadores y un analisis de la evolucidn de los

pardmetros de calidad y de los casos detectados en estos ultimos cinco afios.

La Informacién necesaria para realizar esta evaluacion ha sido facilitada por todas las CC. AA. y
CiA a través del SICN del SNS (los datos correspondientes a Ceuta y Melilla han sido aportados

por las CC. AA. de Andalucia y Murcia respectivamente previa autorizacion de INGESA).

Con este Informe se ofrece una vision del PCN del SNS a diciembre de 2020. Los datos que aqui
se recogen pueden permitir extraer conclusiones, reflexiones y propuestas de mejora sobre los
resultados obtenidos en esta quinta evaluacién, de manera que sirvan para reforzar el desarrollo
del programa. Como en el informe anterior, se ha afiadido un anexo en el que quedan reflejados
los casos detectados y las tasas de deteccién de las enfermedades incluidas en los PCN de las
CC. AA. en este ultimo afio. En definitiva, pretende ser un documento de utilidad para guiar la
toma de decisiones sobre cuales son los aspectos que seria posible mejorar y dénde habria que
incidir. Tiene por tanto una orientacién practica para poder extraer, del andlisis que aqui se

recoge, pautas para la intervenciéon en materia de mejora de la calidad del programa.

El Informe se ha estructurado siguiendo las etapas que forman parte del PCN. Para cada etapa
se han descrito los objetivos de calidad, los indicadores establecidos para la medicién de dichos
objetivos, la situacién del programa en cada CC. AA. y CiA respecto a los mismos y por ultimo las
recomendaciones y requisitos necesarios para el cumplimiento de los objetivos recogidos en el
documento “Objetivos y requisitos de calidad del Programa de Cribado Neonatal de
enfermedades endocrino-metabdlicas del Sistema Nacional de Salud” aprobado el 18 de

Diciembre de 2013 por el Consejo Interterritorial del SNS.
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Etapa 1: Toma de muestra

Para esta primera etapa se han definido cuatro objetivos de calidad:

=  Participacion
= Tiempo de toma de muestra
= Calidad de la muestra

= Trazabilidad

Cada objetivo de calidad serd medido a través de unos indicadores que mostraran el nivel de
cumplimiento de los objetivos, considerando el nivel dptimo el que garantiza la maxima eficacia

del programa (objetivo a lograr) y el nivel aceptable el minimo que debe alcanzar.

A continuacidn, se describen los objetivos de calidad e indicadores utilizados para medir su

cumplimiento, asi como la situacion general del programa respecto a los mismos (tabla 3).

Tabla 2: Indicadores etapa 1 por CCAA. Ao 2020

N2 RN Tasa de

CCAA . . ITTM* PMNV* Trazabilidad
analizados Participacion

ANDALUCIA 66077 100 “v  P95:96 P99:144 x 4,01 % 99 18 Z
ARAGON 9049 99,49 ¥ p9s:64 P99:79 T 0,31 ¥ 100 o
PPDO. DE 4862 99,96 *  pos:72 p99:g1 ¥ 1,73 ¥ 99,98
ASTURIAS
I. BALEARES 9346 100 ¥ P95:76P99:106 X g ¥ 9967
I. CANARIAS 12778 97,23 *  pos.48p99:72 ¥ 0o ¥ 9995 ¥
CANTABRIA 3428 99,85 Y pos:72p99:72 ¥Y 0,09 Y 9994
CASTILLA-LA 99,9 ¥ pos.72p99.72 244 x 100 ¢
MANCHA 12608
CASTILLAY 99,88 7  pos:64 po9i72 Y 396 X 9965 7
LEON 13379
CATALUNA 58681 100,09 ¥ P95:86P99:129 X (39 ¥ 99,95 _
e 99,96 ¥ p9s:72P99:96 09 7 99,76
EXTREMADURA 735 100 ¥ pos:i72p99:72 ¥ 0,49 ¥ 100 @
GALICIA 15275 99,94 v P95: 96 P99: 144 x 2,03 x 100 -
MADRID 54863 10480 %  P95:56P99:68 ¥ g 100 &
REGION DE 101,99 7 P9s:72 P99:72 7Y 0,82 7 100 o
MURCIA 13979
C. FORAL DE
NAVARRA NA NA NA NA NA
PAISVASCO 14933 99,97 Y p9s:72p99:144 7 0,15 Y 100 d
MELILLA 936 97,3 X P95:336P99:2518 *x 6,09 % 100 _

*ITTM: Intervalo de tiempo (en horas) entre la fecha de nacimiento y la fecha de toma de muestra.
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*PMNV: Porcentaje de primeras muestras no validas.
NA: Dato no aportado al SICN.

“ Nivel 6ptimo ¥ Nivel aceptable * Fuera de los niveles 6ptimo/aceptable
Objetivo 1a. Participacion.

El primer objetivo de calidad definido en el PCN es el de garantizar la maxima participacion en

el programa y garantizar la equidad en el acceso.

En el afio 2020, segln datos del INE, se registraron 341.315 nacimientos en el territorio nacional,

una reduccion del 5.35 % con respecto al afio 2019 (Figura 3).

Total: 341.315

Variacion con

respecto a 2019:

-5.35%

T8z -a.773
W4a774-13.142
Wi:i143-15.212
W15 213 - 64,906

\j o
e I

Figura 3. Nimero de nacimientos en Espafia en 2020 segun residencia de la madre. Fte: INE!
Para la medicidn del cumplimiento de este primer objetivo se utiliza como indicador:

= Latasade participacion (asumiendo una cobertura, oferta a participar, del 100%) y cuyo

nivel éptimo y aceptable representan:
- Optimo: > 99,5%

- Aceptable: 2 99%

! https://www.ine.es/dyngs/INEbase/es/operacion.htm?c=Estadistica_C&cid=1254736177007&men
u=resultados&idp=1254735573002#!tabs-1254736195442
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La tasa de participacién se calcula a partir de la siguiente férmula:

NRTM

NRCPD X100

En la que NRTM corresponde al numero de RN en el afio 2020 a los que se les realiza la toma de

muestra y NRCPD al numero de RN en la CA o CiA en ese mismo afio.

Las tasas de participacion en el programa se encuentran en el nivel 6ptimo en la mayoria de

las CC. AA. A nivel nacional, |a tasa media de participacién es del 100,02 %.

El porcentaje anual de cobertura superior al 100% en algunas CC. AA. se debe a movimientos de
poblacidon migrante no censada. La media de participacion sale superior al 100% también debido

a que varias CC.AA. tienen una cobertura mayor al 100%.

Objetivo 1b. Tiempo de toma de muestra

Se debe garantizar una Unica toma de muestra en el intervalo de tiempo adecuado (entre las 24
y 72 horas de vida del RN). El cumplimiento de este objetivo repercutira en el cumplimiento de

los plazos de tiempo de las siguientes etapas y del objetivo final.
Para su medicion se empleard como indicador:

= El Intervalo de tiempo entre la fecha de nacimiento y la fecha de toma de muestra

(ITTM) cuyo nivel 6ptimo y aceptable representan:
- Optimo: 2 99 % de las muestras se toman entre las 24-72h de vida.

- Aceptable: > 95% de las muestras se toman entre las 24-72h de vida.

El Intervalo de tiempo entre la fecha de nacimiento y la fecha de toma de muestra en el

programa en 11 CC. AA. y CiA que aportan datos se encuentra en niveles éptimo/aceptable.

La grafica 1 del anexo Il muestra la evolucidn de este indicador de calidad desde el afio 2016,

cuando se comenzé a recoger los datos de las CC. AA. y CiA a través del SICN, hasta la actualidad.

Objetivo 1c. Calidad de la muestra

Este objetivo de calidad permite medir la calidad y adecuacion de la muestra.
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Una muestra no valida, requiere una nueva toma de muestra, lo que retrasa la deteccidn de las
enfermedades objeto de cribado y supone un incremento en los costes del programa (ademas
de crear una ansiedad innecesaria en las familias). Las muestras con cantidades insuficientes de

sangre pueden dar lugar a resultados falsos negativos.
Para su medicion se empleard como Indicador de calidad:

= El porcentaje de primeras muestras no validas (PMNV) cuyo nivel éptimo y aceptable

representan:
- Optimo: < 0.5% de muestras no validas.
- Aceptable: £ 2% de muestras no validas.

El porcentaje de primeras muestras no validas se calcula a partir de la siguiente férmula:

NMNV

“NRTM X100

En la que NMNV corresponde al nimero de primeras muestras no validas en el afio 2020 en la
CA o CiA y NRTM al nimero de RN a los que se les ha tomado la muestra en la CA o CiA en ese

mismo afo.

Indicador PMNV: 11 CC. AA. y CiA se encuentran dentro de los niveles éptimo/aceptable.

A nivel nacional, las primeras muestras no validas se situan en un 1,74 % alcanzando un nivel

aceptable.

Objetivo 1d. Trazabilidad

Garantizar la correcta trazabilidad e identificacion de las muestras. Se debe garantizar la
identificacion y el seguimiento de todas las muestras desde el inicio del proceso hasta la

obtencién del resultado final.
El indicador de calidad que permite la medicién de este objetivo es:

* Trazabilidad: Grado de cumplimiento del proceso de cribado por parte del laboratorio.

cuyo nivel éptimo y aceptable representan:
- Optimo: 100% de los RN analizados completan el proceso de cribado.
- Aceptable: 99% de los RN analizados completan el proceso de cribado.

La trazabilidad se calcula a partir de la siguiente férmula:
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NRTM 00

En la que NRNRF corresponde al nimero de RN en el afio 2020 en la CA o CiA con resultado final

del proceso y NRTM al nimero de RN a los que se les ha tomado la muestra en esa misma CA o

CiA en 2020.

Trazabilidad: 16 CC. AA. y CiA se encuentran dentro de los niveles 6ptimo/aceptable.

A nivel nacional, la trazabilidad se situa en un 99.6% alcanzando un nivel aceptable.

Los requisitos necesarios para el cumplimiento de los objetivos de calidad de esta etapa son:

Formacidén/cualificacion del personal sanitario que realiza la toma de muestra sobre las
técnicas correctas de recogida de la muestra y manejo de las mismas.

Formacidn del personal sanitario sobre la importancia de la correcta cumplimentacion
de todos los datos de identificacion de la tarjeta de toma de muestra, para garantizar

la trazabilidad de las mismas a lo largo de todo el proceso.

Ademas, es recomendable:

Realizar la toma de muestra en la maternidad donde nace el nifio/nifia antes del alta
hospitalaria. En caso de que la toma de muestra se realice en otro centro sanitario se
debe garantizar siempre el cumplimiento del objetivo 1b de tiempo de toma de muestra
(24-72h).

Disponer de un dispositivo automatico de incisiéon, no de puncién, especifico para
neonatos y especialmente adaptado para esta prueba (profundidad adecuada), para
conseguir un mayor flujo de sangre y obtener un menor porcentaje de muestras no
validas.

Establecer mecanismos para garantizar la correcta trazabilidad de las muestras y la
correcta identificacion de cada una. Uno de estos mecanismos podria ser que las tarjetas
de toma de muestra contasen con un cédigo de barras identificativo que, ademas,

asegura la confidencialidad de las mismas y facilita su gestion.
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Etapa 2: Transporte de muestras

Para esta etapa se ha definido un objetivo de calidad y un indicador (tabla 3):
Objetivo 2.a. Tiempo de recepcidn de las muestras en el laboratorio.

Garantizar la correcta recepcion de las muestras en el laboratorio en un plazo de tiempo
adecuado vy evitar el extravio de muestras repercutird en el cumplimiento de los plazos de

tiempo de las siguientes etapas y del objetivo final.
El indicador de calidad que permite la medicidn de este objetivo es:

= |Indicador: Intervalo de tiempo (expresado en dias de vida) entre la fecha de la toma de
la primera muestra y la fecha de recepcién en el laboratorio (ITFE). El nivel 6ptimo y

aceptable representan:

- Optimo: > 95% de las muestras se reciben en el laboratorio en < 3 dias tras la extraccién y

>99% en < 4 dias tras la extraccion.

- Aceptable: 295% de las muestras se reciben en el laboratorio en < 4 dias tras la extraccion.

El Intervalo de tiempo entre la fecha de la toma de la primera muestra y la fecha de recepcién
en el laboratorio: 7 CC. AA. y CiA se encuentran dentro de los niveles éptimo/aceptable.

A nivel nacional, este intervalo de tiempo se sitia en 3-24 dias para el P95.

La gréfica 2 del anexo Il muestra la evolucidn de este indicador de calidad desde el afio 2016,
cuando se comenzaron a recoger los datos de las CC. AA. y CiA a través del SICN, hasta la

actualidad.

Respecto a este indicador se deben considerar las diferencias territoriales que existen entre
CC. AA. y tener en cuenta que en aquellas con una mayor dispersion geografica se requiere un

mayor esfuerzo para lograr cumplir el objetivo establecido.
Los requisitos necesarios para el cumplimiento del objetivo de calidad de esta etapa son:

e Contar con servicio urgente de mensajeria concertado u otro sistema de transporte
rapido, fiable y eficaz que permita controlar las condiciones ambientales para preservar
la integridad de las muestras.

* Garantizar el plazo de entrega. La rapidez en el transporte disminuye el tiempo de
diagndstico y ayuda a preservar la integridad de las muestras.

* Asegurar la trazabilidad de las muestras durante todo el proceso.
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Tabla 3. Etapa 2. Intervalo de tiempo, en dias de vida,
entre la fecha de la toma de la muestra y la fecha de
entrada en el laboratorio (ITFE). Afo 2020

CCAA ITFE
ANDALUCIA P95:11P99:21 %
ARAGON P95:4P99:6 7
PPDO. DE ASTURIAS P95: 3 P99: 5 7
I. BALEARES P95: 3 P99: 4 ¢
I. CANARIAS P95:5P99: 11 x
CANTABRIA P95:5 P99: 6 x
CASTILLA-LA MANCHA P95: 4 P99: 5 7
CASTILLA Y LEON P95: 4 P99: 6 7
CATALUNA P95:6 P99: 11 x
C. VALENCIANA P95:5 P99: 7 x
EXTREMADURA P95: 4 P99: 5 7
GALICIA P95:12P99:22 %
MADRID P95:5,6 P99:--
REGION DE MURCIA P95:7 P99: 13 x
C. FORAL DE NAVARRA NA

PAIS VASCO P95:4P99:5 7
LA RIOJA P95:5P99: 8 x
CEUTA P95:17 P99:28 %
MELILLA P95: 24 P99: 54 x

NA: La CC. AA. no ha aportado datos.

“ Nivel Optimo “ Nivel aceptable * Fuera de los niveles dptimo/aceptable
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Etapa 3: Recepcion de las muestras, analisis y obtencion de

resultados por parte del laboratorio de cribado neonatal

El objetivo de esta etapa es maximizar la efectividad del programa. La optimizacion de la edad a
la deteccidn es clave para tener el diagndstico confirmatorio e instaurar el tratamiento de los
casos detectados lo mas rapido posible, antes de que se manifiesten los sintomas de la

enfermedad, para evitar o minimizar los dafios en el RN.

Para esta etapa se han definido dos objetivos de calidad y tres indicadores que van a permitir la
medicion del cumplimiento de estos objetivos. En este caso los resultados de los indicadores son

especificos para cada una de las enfermedades incluidas en el programa.

En las tablas 4y 5 se describe la situacién de las CC. AA. y CiA respecto a estos indicadores.
Objetivo 3.a. Tiempo de respuesta del laboratorio.

Garantizar el tiempo éptimo de respuesta del laboratorio desde la recepcién de la muestra.

El indicador de calidad que permite la medicidn de este objetivo es:

= |ntervalo de tiempo (expresado en dias naturales) entre la fecha de recepcion en el
laboratorio y la comunicacion del resultado sobre la primera muestra vélida (ITL1R):
positivo, negativo o dudoso. El nivel 6ptimo y aceptable representan:

- Optimo: P95 < 3 dias y P99 < 4dias

- Aceptable: P95 < 4 dias
Objetivo 3.b. Edad del recién nacido a la comunicacidén del resultado por el laboratorio.

Maximizar la efectividad del programa. La optimizacion de la edad a la deteccidn es clave para
tener el diagndstico confirmatorio e instaurar el tratamiento de los casos detectados, lo mas
rapido posible, antes de que se manifiesten los sintomas de la enfermedad, para evitar o

minimizar los dafios en el recién nacido.
Los indicadores de calidad que permiten la medicion de este objetivo son:

= Intervalo de tiempo (expresado en dias de vida del neonato) entre la fecha de
nacimiento y la comunicacién del resultado por parte del laboratorio sobre la primera

muestra valida: positivo, negativo o dudoso (ITR1).

Si el resultado obtenido presenta valores muy alterados con una probabilidad elevada
de que padezca la enfermedad, la obtencion del primer resultado sobre primera

muestra valida sera:
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- Optimo: en el 99% de los casos, la deteccidn se realiza hasta la edad de 10 dias.
- Aceptable: en el 95% de los casos, la deteccidn se realiza hasta la edad de 10 dias.

= Intervalo de tiempo (expresado en dias de vida del neonato) entre la fecha de
nacimiento y la comunicacién del resultado final por parte del laboratorio en los casos
en los que se ha solicitado segunda muestra por resultado dudoso en la primera muestra

valida (ITRF).

Si el resultado obtenido presenta valores dudosos que requieran una segunda muestra
para confirmacién sera:
- Optimo: en el 99% de los casos, la deteccidn se realiza hasta la edad de 20 dias (30 dias
para fibrosis quistica).
- Aceptable: en el 95% de los casos, la deteccidn se realiza hasta la edad de 20 dias (30
dias para fibrosis quistica).

Para el cumplimiento de los objetivos de calidad de esta etapa se requiere:

* El correcto desarrollo y cumplimiento de los objetivos y requisitos establecidos para las
dos etapas anteriores (toma de muestra y transporte).

* Ante un resultado dudoso, realizar en el mismo dia la peticién de la segunda muestra.

* Formaciény cualificacion del personal del laboratorio.
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Tabla 4. Indicadores Etapa 3 por CCAA. y CiA: ITL1R, ITR1 e ITRF en HC, FQ y AF (afio 2020).

Hipotiroidismo Congénito Fibrosis Quistica

Anemia Falciforme*

ITR1 ITR1 ITR1
ANDALUCIA P95: 1 . P95: 14 . P95: 33 . P95: 6 . P95: 16 . P95: 40 . P95: 26 . P95: 35 x P95: 111
P99: 7 P99: 22 P99: 61 P99: 13 P99: 24 P99: 60 P99: 29 P99: 42 P99: 197
ARAGON P95: 3 B P95: 9 B P95:19 ” P95: 3 B P95:9 ” - P95: 4 B P95: 9 B -—-
P99: 5 P99: 12 P99: 22 P99: 5 P99: 12 P99: 5 P99: 12
PPDO. DE ASTURIAS P95: 3 » | P95:8 a» | P95:15 » P95: 5 . P95: 9 - P95: 29 - P95: 5 . P95: 9 - --
P99: 4 P99: 9 P99: 15 P99: 7 P99: 11 P99: 43 P99: 7 P99: 11
I. BALEARES P95: 3 @ | P95:7 a | — P95: 3 o P95: 7 a | — P95: 3 B P95:7 s -—-
P99: 4 P99: 8 P99: 4 P99: 8 P99: 4 P99: 8
|I. CANARIAS P95: 3 o | P95:6 p | P95:11 ” P95: 3 B P95: 8 » P95: 38 « P95: 3 B P95: 8 . -
P99: 3 P99:9 P99: 34 P99: 3 P99: 10 P99: 45 P99: 3 P99: 21
CANTABRIA P95: 3 B P95: 9 B P95: 17 P P95: 3 2 P95: 9 B P95: 33 . P95: 3 » P95: 8 B --
P99: 5 P99: 18 P99: 20 P99: 4 P99: 11 P99: 33 P99: 4 P99: 11
CASTILLA-LA MANCHA P95: 3 s | P95:8 & | P95:17 P P95: 4 . P95: 9 P P95: 26 B P95: 4 . P95: 12 . P95: 21 .
P99: 4 P99: 10 P99: 19 P99: 4 P99: 9 P99: 26 P99: 4 P99: 12 P99: 21
CASTILLA Y LEON P95: 3 / P95: 9 vv | P95:29 « P95: 3 ” P95: 9 B P95: 37 « P95: 3 B P95: 9 B P95: 106 .
P99: 5 P99: 10 P99: 40 P99: 5 P99: 10 P99: 39 P99: 5 P99: 10 P99: 106
CATALUNA P95: 1 » | P95:9 . P95: 33 . P95: 1 P P95: 9 - P95: 41 P99: . P95: 1 2 P95: 9 - --
P99: 2 P99: 15 P99: 49 P99: 2 P99: 15 52 P99: 2 P99: 15
C. VALENCIANA P95: 3 s | P95:9 B P95:19 ’ P95: 4 B P95: 9 - P95: 32 P99: . P95: 6 « P95: 11 « P95: 30 «
P99: 4 P99: 11 P99: 24 P99: 5 P99: 12 38 P99: 7 P99: 14 P99: 30
EXTREMADURA P95: 5 « P95: 8 @ | P95:20 ” P95: 5 « P95: 8 » P95: 20 B P95: 5 « P95: 8 B -
P99: 6 P99: 9 P99: 25 P99: 6 P99: 9 P99: 25 P99: 6 P99: 9
GALICIA P95: 1 s | P95:15 . P95: 21 . P95: 1 P P95: 15 . --- - --
P99: 3 P99: 26 P99: 31 P99: 3 P99: 26
MADRID P95: 3 P95: 10 -—- P95: 3 P95: 10 P95: 29 P95: 3 PO5: 10 --
P99: 5 7 P99: 14 v P99: 5 7 P99: 14 7 P99: 34 v P99: 5 7 P99: 14 v
REGION DE MURCIA P95: 4 B P95: 11 . P95: 113 . P95: 4 B P95: 11 . P95: 52 . P95: 10 « P95: 17 . P95:97 .
P99: 7 P99: 21 P99: 187 P99: 7 P99: 19 P99: 106 P99: 19 P99: 27 P99: 116
C. FORAL DE NAVARRA NA NA NA NA NA NA NA NA NA
PAIS VASCO P95: 3 s | P95:8 s | P95:16 P P95: 3 2 P95:8 P P95: 26 o P95: 3 » P95: 8 o ---
P99: 4 P99: 10 P99:16 P99: 4 P99: 10 P99: 29 P99: 4 P99: 10
LA RIOJA P95: 3 o | P95:10 . P95: 19 P P95: 5 . P95: 12 . P95: 22 B P95: 4 . P95: 10 . -—-
P99: 4 P99: 13 P99: 19 P99: 6 P99: 14 P99: 22 P99: 5 P99: 14
CEUTA P95: 0 s | P95:22 « - P95: 0 ” P95: 23 « P95: 9 B P95: 4 / P95: 25 « P95: 166 «
P99: 2 P99: 48 P99: 9 P99: 56 P99: 9 P99: 8 P99: 37 P99:178
MELILLA P95: 4 - P95: 49 . P95: 155 P95: 4 . P95: 49 . P95: 81 . P95: 10 . P95: 43 . P95: 121 .
P99: 7 P99: 125 P99: 201 P99: 7 P99: 125 P99: 87 P99: 19 P99: 87 P99: 135
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Tabla 5. Indicadores Etapa 3 por CCAA. y CiA: ITL1R, ITR1 e ITRF en PKU, MCADD, LCHADD, GA-I (afio 2020).

Fenilcetonuria MCADD LCHADD ACIDEMIA GLUTARICATIPO |
CCAA ITLIR ITR1 ITRF ITLIR ITR1 ITRF ITLIR ITR1 ITRF ITLIR ITR1 ITRF
ANDALUCIA ~ P95:9 _[P95: 20 P95: 45 P95: 9 . [P9s: 20 . [P95:45 P95: 9 . |P95:20 P95:45 x [P95:9 [P95:20 _ [P95:45
P99:21 ~ |P99: 33 P99: 83 P99: 21 P99: 33 P99: 83 P99: 21 P99: 33 P99: 83 P99: 21 P99:33  |P99: 83
ARAGON Pos: 4 ,IP95:9 ¢ |P9s:26  x pos: 4 ,|P95: 9 2 |P95:21  x [P95:4 5 [P95:9 1= Pos: 4 o [P95:9  ¥[P9s:18 W
P99: 6 P99: 12 P99: 27 P99: 6 P99: 13 P99: 21 P99: 6 P99: 13 P99: 6 P99:13  |P99: 18
PPDO. DE Pos:4  _[P9s: 8 - P95: 4 _|Pos: 8 - P95: 4 _ [Pos: 8 = P9s:4 [pos:8  _[p9si23
ASTURIAS P99:8 P99: 12 P99: 8 P99: 12 P99: 8 P99: 12 P99: 8 P99:12  [P99: 24
I. BALEARES ~ P95:3  ,[P95:7 @ |- P95: 3 7|P9s: 7 &\ P95: 4 < |P95:7 P99: @ P95:3 & [P95:7 -
P99: 5 P99: 9 P99: 5 P99: 9 P99: 6 9 P99: 5 P99: 9
I CANARIAS ~ P95:3  _.[P95:6 ¢ |P9s: 12 7|P9s: 3 #4P95: 5 v|P95:17 v [P95:1  «¢|P95:4P99: ¥v|P95:33 x [P95:3 4 [P95:13 x [P95:7 "
P99: 3 P99: 9 P99: 38 P99: 3 P99: 8 P99: 25 P99: 1 5 P99: 33 P99: 3 P99:20  |P99:9
CANTABRIA  P95:3  ,[P95:8 » | P95: 3 7|P95: 8 o [P95:12 #@[pos:3 P95 8 - P95:3 4 [P95:8 |-
P99: 4 P99: 11 P99: 4 P99: 11 P99: 13 P99: 4 P99: 11 P99: 4 P99: 11
CASTILLA-LA  P95:3  [P9s:7 # |P9s: 14 +P9s5: 4 7|P9s: 11 x [p9s:23 = [ P95:5 x [P95:14 x [p95:23
MANCHA P99: 3 P99: 7 P99: 14 P99: 4 P99: 11 P99: 23 P99: 5 P99:14 P99: 23
CASTILLAY  P95:3 ,|P95: 8 v |P95:48  x|P95:3 ,|P95: 8 s |P95:38  x [P95:3 , |P95: 8 #[P95:30 * [
LEON P99:5 P99: 10 P99: 53 P99:5 P99: 10 P99: 49 P99:5 P99: 10 P99: 33
CATALUNA  P95:1  _[P95:9 ¢ |Pos:39  x|p9s:1 #4P95: 9 v |P9s:42  x|p9s:1  #¢[|P95:9P99: |- P95:1  # [P95:9  ~[P95:53
P99: 2 P99: 15 P99: 48 P99: 2 P99: 15 P99: 45 P99: 2 15 P99: 2 P99:15  |P99: 59
C.VALENCIANAP95:4  [P95:9 < |pos: 20 7|P9s: 4 “|P9s: 9 < [P95:15  @[P9s: 4 < [P95:9P99: ¥ |p95:17 #¥[P95:4 ¢ [P95:9  #[P95:19
P99: 5 P99: 12 P99: 24 P99: 5 P99: 12 P99: 15 P99: 5 12 P99: 20 P99: 5 P99:12  |P99: 21
EXTREMADURAP95:5  [P95:8 # |P9s: 20 ‘|-
P99: 6 P99: 9 P99: 25
GALICIA Pos:4 . IP95:16  * [P95:36  * [P95:4 7|P9s: 16 x |P95:36  * [P95:4 #|P9s:16  x [P95:26 * [P95:4 ¢ [P95:16 * [P95:32 X
P99: 6 P99: 27 P99: 39 P99: 6 P99: 27 P99: 44 P99: 6 P99: 27 P99: 27 P99: 6 P99:27  |P99: 41
MADRID pos:4_[P95: 10 < |- P9s: 4 ,|P95: 10 = P9s: 4 ,[Posi10 | Pos:4  , [P95:10 <[
P99: 5 P99: 14 P99: 5 P99: 14 P99: 5 P99: 14 P99: 5 P99: 14
REGIONDE  P95:6 [P95:13 [P95:124  x [P95:6 [P95:13 . (P95:124 x [P9s:6  [P95:13  [P95:124 x [P95:6 [P95:13  [P95:124  x
MURCIA P99: 7 P99: 21 P99: 198 P99: 7 P99: 21 P99: 198 P99: 7 P99: 21 P99:198  [P99:7 P99:21  [P99:198
C.FORALDE |NA NA NA NA NA NA NA NA NA NA NA NA
NAVARRA
PAISVASCO  P95:3  4[P95: 8 # |p9s: 16 #P95: 3 #P95: 8 w|p9s:14  #|P95:3  @¥|P95:8P99: |p95:5  #¥([P95:3 @ [p9s5:8  W|P9s:14 W
P99: 4 P99: 10 P99: 16 P99: 4 P99: 10 P99: 16 P99: 4 10 P99: 6 P99: 4 P99:10  |P99: 14
LARIOJA P95:5 _[P95:12  x [P95:22  x [P95:5  x [P95:12 x [p95:17  w[P95:5  x [P95:12 x| P95:6 x [P95:12 X |-
P99: 6 P99: 14 P99: 22 P99: 6 P99: 14 P99: 17 P99: 6 P99: 14 P99: 7 P99: 15
CEUTA Pos:15  [P95:33  x [P95:77  x [p9s:15  [P95:33 « |pos:77  x |p9s:15  [P95:33  x|P95:77 x [P95:15  [P95:33 x[P95:77 %
P99:39 "~ |P99: 79 P99: 103 P99: 39 P99: 79 P99: 103 P99: 39 P99: 79 P99: 103 [P99: 39 P99:79  |P99: 103
MELILLA P95:6  [P95:51  [P9s:146  x [P9s:6 | [P95:51 . |P95:146 x [pos:6  [P9s:51  [P9s:146 x [P9s:6 | [P95:51 | [P95:146  x
P99: 7 P99: 125 P99: 209 P99: 7 P99: 125 P99: 209 P99: 7 P99: 125 P99:209  [P99:7 P99:125 ~ [P99: 209
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Leyenda Tablas:

ITL1R: Intervalo de tiempo (expresado en dias) entre la fecha de recepcion en el laboratorio y la comunicacién del resultado sobre la primera muestra valida.

ITR1: Intervalo de tiempo (expresado en dias) entre la fecha de nacimiento y la comunicacidon del resultado por parte del laboratorio sobre primera muestra valida cuando no se solicita segunda

muestra.

ITRF: Intervalo de tiempo (expresado en dias) entre la fecha de nacimiento y la comunicacion del resultado final por parte del laboratorio en los casos en los que se ha solicitado segunda muestra

por resultado dudoso en la primera muestra.

" Nivel Optimo

“  Nivel aceptable

% Fuera de los niveles 6ptimo/aceptable

--- No se han detectado casos

*  No ha sido necesario solicitar segunda muestra

NA: La Comunidad Auténoma o Ciudad Autondmica no ha aportado datos.

* La CA de Galicia aun no ha incluido esta enfermedad en el PCN
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Etapa 4: Remision desde la unidad de coordinacién o desde el
laboratorio de cribadoz a la unidad clinica de seguimiento de los

casos detectados positivos

Para esta etapa se ha identificado como objetivo de calidad garantizar que todos los casos con
resultado positivo en la prueba de cribado se remitan a la unidad clinica de seguimiento (para
confirmacién diagndstica, tratamiento y seguimiento en caso de confirmarse la enfermedad) en un

plazo de tiempo éptimo. El indicador para la medicidn del cumplimento de este objetivo es:

= El Intervalo de tiempo entre la fecha de la comunicacién por parte del laboratorio y la fecha

de remisidn a la unidad clinica de seguimiento (P100ITRUS).
Nivel:
- Optimo/aceptable: 100 % casos con resultado positivo en la prueba de cribado han sido

remitidos a la unidad clinica de seguimiento el mismo dia de la obtencién del resultado por

parte del laboratorio.

P100ITRUS: 14 CC. AA. y CiA que han aportado datos de esta etapa han remitido a la Unidad
Clinica de seguimiento todos los casos detectados positivos en un plazo de tiempo éptimo

para todas las enfermedades cribadas.

Los requisitos necesarios para el cumplimiento del objetivo de calidad de la etapa 4 son:

e El mismo dia de la deteccidén, la unidad de coordinacién o el laboratorio de cribado
(dependiendo del modelo organizativo de cada programa) comunicard urgentemente por
teléfono y/o por correo electronico cualquier resultado positivo a la unidad clinica de
seguimiento, para contactar con la familia, informar del resultado de la enfermedad y citarla
urgentemente (en 24h), para instaurar el tratamiento en el plazo recomendado. Cada

programa tendra identificados a los profesionales responsables de este proceso.

2 Dependiendo del modelo organizativo de cada programa.
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En el afio 2020 se han detectado 366 casos (RN) en los que se ha confirmado alguna de las 7

enfermedades incluidas en el PCN.

Ademas, se han notificado 184 casos de portadores de FQy 2.052 portadores de AF (Tabla 6).

Tabla 6: Casos positivos y portadores. Aiio 2020.

| | HC | F.Quistica | A. Falciforme |_PKU_| MCADD
-
19

VP VP Porta_ Porta_ VP VP VP
FAS FAC
8 202 7 3 0

|_GAl |
1

ANDALUCIA 0 7 73
ARAGON 7 3 13 3 80 21 2 0 0 0
PPDO. DE 3 1 0 0 22 2 0 0 0 0
ASTURIAS
1. BALEARES 3 2 19 1 54 13 4 2 0 0
1. CANARIAS 7 4 7 0 72 20 2 0 0 0
CANTABRIA* 0 3 0 0 13 3 0 0 0 0
CASTILLA-LA 11 2 0 1 35 7 0 1 0 1
MANCHA
CASTILLA Y LEON 8 3 10 0 34 14 1 3 0 0
CATALUNA 26 9 28 20 484 120 9 2 0 2
C. VALENCIANA 21 15 0 3 132 0 1 3 0 1
EXTREMADURA 2 8 8 20 11 1 2
GALICIA** 9 3 0 - - - 0 3 0 0
MADRID 30 4 87 7 347 67 9 2 1 2
REGION DE 8 2 0 1 56 43 1 0 0 0
MURCIA
C. FORAL DE NA NA NA NA NA NA NA NA NA NA
NAVARRA
PAIS VASCO 4 1 12 5 92 18 1 3 0 0
LA RIOJA 1 0 0 1 5 4 0 1 0 0
CEUTA 0 0 0 0 0 2 0 0 0 0
MELILLA 0 0 0 0 4 1 0 0 0 0
OTA 9 68 84 69 64 40

NVP: Numero de casos confirmados (verdaderos positivos)
N_PORTA: Numero de portadores (fibrosis quistica)

N_P_FAS: Numero de portadores fenotipo FAS (anemia falciforme)
N_P_FAC: Numero de portadores fenotipo FAC (anemia falciforme)

NA: La comunidad auténoma o ciudad autonémica no ha aportado datos.

*Cantabria no ha detectado casos de hipotiroidismo congénito, pero si que han detectado 4 casos de

hipertirotropinemia e hiper/hipotiroxinemia que se han derivado a la unidad clinica correspondiente
han precisado tratamiento.

** La CA de Galicia aun no ha incluido la anemia falciforme en el PCN

En Andalucia, se han detectado ademas 103 casos sospechosos de anemia falciforme a la espe
confirmacion diagndstica.
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PROGRAMA DE CRIBADO NEONATAL DEL SNS

Etapa 5: Diagndstico, tratamiento y seguimiento de los casos en

la unidad clinica

Para esta etapa se han identificado 3 objetivos de calidad y tres indicadores que van a permitir la

medicion del cumplimento de estos objetivos.
Objetivo 5.a. Tiempo de instauracion del tratamiento.

Garantizar que los casos positivos (casos confirmados), estan en tratamiento antes de que se haya

manifestado clinicamente la enfermedad.

De forma general el tratamiento de las enfermedades que forman parte del PCN consiste en
tratamiento farmacoldgico y/o ajustes o restricciones dietéticas y/o suplementos dietéticos, junto al

tratamiento episddico de las complicaciones que pudieran aparecer.

Para este propdsito se emplea el indicador de calidad:
Tiempo de instauracion del tratamiento, cuyos niveles éptimo y aceptable representan:
- Optimo: 100% de los casos positivos (casos confirmados) estan en tratamiento:

= Para HC, PKU, MCADD, LCHADD y GA-I antes de los 15 dias de vida (y antes de los 21 dias de
vida en los casos dudosos en que ha sido necesaria una segunda muestra).
= Para FQ, antes de 35 dias en nifios con dos mutaciones o test de sudor positivo.

=  Para AF, antes del mes de vida.
- Aceptable:

= 100% de los casos positivos estan en tratamiento a los 17 dias de vida para HC, PKU, MCADD,
LCHADD y GA-I (y a los 24 dias de vida en los casos dudosos en que ha sido necesaria una
segunda muestra).

= 95% de los casos positivos (casos confirmados) estan en tratamiento para FQ, antes de 35 dias
en nifos con dos mutaciones o test de sudor positivo.

= 95% de los casos positivos (casos confirmados) estan en tratamiento para AF, antes del mes de

vida.
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Tabla 7: Etapa 5. Tiempo de instauracion del tratamiento. Afio 2020.

E_deteccion (dias E_tto (dias de % de casos nivel
de vida) vida) Optimo/aceptable*

59,5%

FQ 7-51 18-180 21,4 %

PKU 4-7 4-9 100%

MCADD 5-24 6-47 80%

LCHADD -—- -— —

GA-| 35 39 0%

AF 5-20 46-278 0%

*Porcentaje calculado a partir de los datos de aquellas CC. AA. y CiA que han aportado esta informacidn

Sélo 6 CC. AA. (Asturias, Canarias, Castilla-La Mancha, Castillay Ledn, Galicia y Pais Vasco) han facilitado
informacidn sobre el tiempo de instauracién del tratamiento de los casos confirmados. La informacion
aportada supone entre el 2 y el 50 % del total de casos confirmados a nivel nacional, en funcién de la

enfermedad referida.

No obstante, estos datos tienen que ser interpretados teniendo en cuenta la situacion de pandemia en

2020y que etapas del programa como el transporte de muestras se vieron afectados por esta situacion.

Objetivo 5.b. Diagnéstico definitivo

Garantizar que se conoce el diagndstico definitivo de la enfermedad en todos los casos detectados

positivos en la prueba de cribado.
El indicador de calidad que permite la medicion de este objetivo es:

= El Porcentaje de casos con diagndstico definitivo cuyo nivel éptimo y aceptable representan:
- Optimo: 100% de los casos tienen un diagndstico definitivo.

- Aceptable: 99% de los casos tienen un diagndstico definitivo.
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Las CC. AA. que han aportado informacién sobre el diagndstico definitivo se encuentran dentro

de los niveles 6ptimos/aceptables.

Objetivo 5.c. Seguimiento

Garantizar que todos los casos positivos (casos confirmados) estan en seguimiento en la unidad clinica

correspondiente.
El indicador de calidad que permite la medicién de este objetivo es:

= El Porcentaje de casos en seguimiento cuyo nivel dptimo y aceptable representan:
- Optimo: 100% de los casos estan en seguimiento.

- Aceptable: 99% de los casos estan en seguimiento.

Las CC. AA. que han aportado informacién sobre el seguimiento de los casos confirmados se

encuentran dentro de los niveles dptimos/aceptables.

Los requisitos necesarios para el cumplimiento de los objetivos de calidad de esta etapa son los

siguientes:

e Esclave el correcto desarrollo de las etapas anteriores y el cumplimiento de los plazos.

e Deben de estar identificadas las unidades clinicas de seguimiento para cada una de las
enfermedades cribadas.

e Debe existir una adecuada organizacion y coordinacion de las “unidades” implicadas en el
proceso de cribado durante todas las etapas del mismo. El laboratorio de cribado debe
conocer la confirmacidon del caso, el diagnéstico diferencial y la fecha de inicio del

tratamiento.

Observaciones: Pueden darse situaciones especiales como el caso de recién nacidos prematuros, recién
nacidos que hayan sido transfundidos, recién nacidos ingresados en UCI con tratamientos antibioticos
y/o nutricién parenteral, nifios adoptados o nacidos fuera del pais, etc. en los que pueda haber retraso
en el proceso de cribado. Estos casos se valoraran individualmente de acuerdo con el documento
“Requisitos y recomendaciones para el desarrollo del programa de cribado neonatal de enfermedades

endocrino-metabdlicas en el SNS”.
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Etapa 6: Coordinacion y evaluacidon del programa desde

la estructura de salud publica

Aunque consta como etapa final, la coordinacién y evaluacion del programa desde la estructura
de salud publica no es una etapa como tal sino un proceso transversal a lo largo de todo el

programa y que da cohesién al mismo.
En este caso se han definido dos objetivos de calidad:
Objetivo 6.a. Coordinacidn por la estructura de salud publica de cada CA

Desde las estructuras de salud publica, es fundamental conocer integramente y trabajar
conjuntamente con todas las unidades implicadas en el PCN. Ello permite disponer de unos
indicadores de proceso y de resultado que facilitan la toma de decisiones tanto en aspectos
estratégicos como operativos en el conjunto del territorio, asi como la actualizaciéon y mejora

continua de la planificacién del programa.
El indicador de calidad para la medicién del cumplimiento de este objetivo es:

= la Coordinacidon por la estructura de salud publica de cada CA cuyo nivel

Optimo/aceptable es:

El 100% de las CC. AA. e INGESA planifican y coordinan el PCN haciendo participes al resto de
profesionales que forman parte de las unidades implicadas. Estas funciones corresponden a la

estructura de salud publica de cada CC. AA. en estrecha colaboracion con el PCN del SNS.

En la CA de Canarias las funciones de coordinacidn del PCN corresponden a la Direcciéon General

de programas Asistenciales del Servicio Canario de la Salud.
Objetivo 6.b. Evaluacion

Disponer de unos indicadores de proceso y de resultado es esencial para poder evaluar la
eficacia y la calidad del PCN en el conjunto de las unidades que lo componen. Dicha evaluacion

permitira aplicar estrategias de mejora a corto y largo plazo.
El indicador de calidad para la medicién del cumplimiento de este objetivo es:
= La Evaluaciéon en cuyo nivel 6ptimo/aceptable:

Las CC. AA. e INGESA remiten al PCN del SNS los datos y los indicadores consensuados
previamente en el documento “Sistema de informacion del programa poblacional del cribado

neonatal del Sistema Nacional de Salud”.
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Respecto al cumplimiento de los objetivos de calidad de esta etapa, 18 CC. AA. y CiA han

facilitado los datos generales y especificos al programa.

Sélo 6 CC. AA. (Asturias, Canarias, Castilla-La Mancha, Castilla y Ledn, Galicia y Pais Vasco)

han facilitado los datos relacionados con el diagndstico y seguimiento.

Los requisitos necesarios para el cumplimiento de los objetivos de calidad de la etapa 6 son:

e Todas las CC. AA. y CiA estableceran los sistemas de informacién necesarios para poder
monitorizar y evaluar las actividades del PCN y aportardn anualmente al sistema de
informacién del PCN del SNS, los datos e indicadores consensuados.

e Todos los PCN de las CC. AA. y CiA deben basarse en los criterios de calidad establecidos en
el documento “Objetivos y requisitos de calidad del Programa de Cribado Neonatal de
enfermedades endocrino-metabdlicas del SNS”.

e Existe un informe anual de evaluacion del PCN del SNS.

Conclusiones

En primer lugar, cabe sefialar que el afio 2020 estuvo marcado por la pandemia de COVID-19 y
por eso, tanto los datos del informe como la evaluacién de cada una de las etapas tienen que
ser interpretadas teniendo en cuenta el contexto de pandemia y que algunas etapas del

programa se vieron afectadas por esta situacion.

Se puede concluir, que, respecto al afio previo, como se puede observar en el informe de 2019

(https://www.sanidad.gob.es/profesionales/saludPublica/prevPromocion/Cribado/docs/Infor

meDeEvaluacionSICN 2019.pdf), y a pesar de la situacién de pandemia, la mayor parte de

indicadores de cada una de las etapas se mantienen en niveles similares.
Analizando mas a fondo los resultados, podemos concluir lo siguiente:

e Tanto en la etapa 1 (toma de la muestra) como en la etapa 2 (transporte de la muestra) se
observan unos indicadores similares a 2019.

e Apesarde lasituacidon de los hospitales en esos meses de evaluacién podemos observar que
los cuatro indicadores de calidad de la etapa 1, participacion, tiempo de toma de muestra,
calidad de la muestra y trazabilidad, se encuentran igual o mejor que en 2019 (100% de
participacion, 11 CCAA y CiA toman la muestra dentro de un tiempo éptimo/aceptable, las

muestras no validas se sitlan en un 1,74% vy la trazabilidad es del 99,6%).
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e En la etapa 2 podemos observar que, si bien no ha mejorado el indicador de calidad,
tampoco ha empeorado respecto a 2019 gracias a los esfuerzos realizados por las CCAA y
CiA durante los meses de la pandemia para mantener en marcha el programa de cribado
neonatal. Si bien el intervalo nacional del percentil 95 para el tiempo de recepcion de las
muestras en el laboratorio ha mejorado discretamente (de 3-26 dias en 2019 a 3-24 dias en
2020), son el mismo numero de CCAAy CiA las que consiguen tener este indicador en niveles
Optimos o aceptables.

e En las etapas 3 (recepcién, analisis y resultados en el laboratorio) y 4 (remisidn a la Unidad
Clinica de seguimiento) se observa un estancamiento o incluso discreto empeoramiento de
los indicadores respecto al afio 2019. Sin embargo, aqui hay que tener en cuenta que los
tiempos en estas etapas se ven afectados por los tiempos de las etapas anteriores y que la
pandemia condiciond estos tiempos. En algunas enfermedades del programa han obtenido
los mismos resultados que el afio pasado, y en otras, el empeoramiento consiste en la
pérdida de niveles 6ptimo/aceptable en alguna de las CCAA y CiA.

e Los peoresresultados respecto a 2019 se obtienen en la etapa 5, de diagndstico, tratamiento
y seguimiento en la unidad clinica. El porcentaje de casos que han recibido un tratamiento
dentro del plazo 6ptimo o aceptable ha sido menor que en 2019 para 5 de las 7
enfermedades cribadas en el PCN. Sin embargo, los datos de esta etapa pueden ser poco
representativos por la falta de informacién. En 2019 sdlo 11 CCAA y CiA facilitaron
informacidn sobre el tiempo de instauracion del tratamiento de los casos confirmados,
mientras que en 2020 el nimero de CCAA y CiA que ha aportado estos datos ha sido de 6.

e Elresto de indicadores de la etapa 5 (diagndstico definitivo y seguimiento) han obtenido tan
buenos resultados como en el afio anterior, situdndose entre el 98 y 100%.

e La etapa 6, que mide la coordinacidn y evaluacidon del programa ha sido en términos
generales buena y similar al afio previo, con un 100% de coordinacidon por la estructura de
salud publica de cada una de las CCAA y CiA, pero con una menor participacion en relacion

al aporte de datos de diagndstico y seguimiento.

Para concluir, si bien las Comunidades y Ciudades Autdnomas han hecho grandes esfuerzos por
mantener la calidad del programa de cribado neonatal durante la pandemia, todavia hay etapas
que requieren de un impulso para alcanzar los objetivos dptimos y aceptables de calidad. Estos

puntos susceptibles de refuerzo son los siguientes:
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Reduccidn en los tiempos de transporte de las muestras al laboratorio, ya que este
apartado condiciona el resto del programa y si bien algunas regiones tienen ya muy
buenos resultados en esta etapa, en otras todavia hay un importante margen de mejora.
En relacidn a la etapa 3, mas del 50% de las CCAA y CiA tienen un tiempo de respuesta
del laboratorio éptimo o aceptable para la mayoria de enfermedades del cribado,
mientras que menos del 30% cumplen el objetivo de calidad de comunicacién del
resultado por parte del laboratorio. Es importante, por tanto, acortar los tiempos entre
un primer resultado dudoso o positivo y la confirmacién y comunicacién del resultado
definitivo.

La mejora de los puntos anteriores conllevaria una mejora en los tiempos de
instauracién del tratamiento éptimos y aceptables para todas las enfermedades del
cribado.

Finalmente es indispensable tener a la mayoria de RN con enfermedades diagnosticadas
gracias al programa de cribado neonatal con una confirmacién diagndstica y un
seguimiento adecuados. Para poder verificar estos indicadores de calidad se hace
necesaria una buena participacidn en el sistema de evaluacién del programa por parte
de todas las CCAA y CiA.

Para esto ultimo, es necesario un incremento de los datos aportados al sistema de
informacidn, no solo de los datos generales y especificos, sino también de aquellos
indicadores de diagnéstico y seguimiento que permiten completar la evaluacién integral

del programa.
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Anexo I. Otros datos e indicadores

Leyenda Tablas:
NFP1: Numero de falsos positivos sobre primera muestra.

N_DERIV: Numero de casos enviados a las unidades clinicas de seguimiento para confirmar el

diagndstico.

NVP: Numero de verdaderos positivos (aquellos casos en los que la unidad clinica de seguimiento

confirma el diagndstico).

NFP2: Nimero de falsos positivos del proceso de confirmacién diagndstica (aquellos resultados

positivos en los que la unidad clinica de seguimiento no confirma el diagndstico de caso).
NFP: Numero total de falsos positivos. FP1+FP2

PFP1: Porcentaje de falsos positivos sobre primera muestra

PFP2: Porcentaje de falsos positivos del proceso de confirmacion diagnodstica

PFP: Porcentaje de falsos positivos totales

T_DERIV: Porcentaje de casos detectados (positivos) en el proceso de cribado derivados a las

unidades clinicas de seguimiento.

N_DERIV . . .
T En la que NRNPP corresponde al nimero de RN analizados

VPP: Valor predictivo positivo

T_DETEC: Tasa de deteccién

N_PORTA: Numero de portadores (Fibrosis quistica)

T_PORTA: Tasa de deteccion de portadores (fibrosis quistica)

N_P_FAS: Numero de portadores fenotipo FAS (anemia falciforme)
N_P_FAC: Numero de portadores fenotipo FAC (anemia falciforme)
T_P_FAS: Tasa de deteccidn de portadores fenotipo FAS (anemia falciforme)
T_P_FAC: Tasa de deteccidn de portadores fenotipo FAC (anemia falciforme)
N/A: No se ha aportado el dato al SICN

--- : No se han detectado casos

¢ : No ha sido necesario solicitar segunda muestra

* La CA de Galicia aun no ha incluido esta enfermedad en el PCN
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Tabla 8. Indicadores Etapa 3 por CCAA y CiA. Aiio 2020. Hipotiroidismo congénito.

Hipotiroidismo congénito
NFP1 | N_DERIV | NVP | NFP2 | NFP | PFP1 PFP2 PFP T_DERIV | VPP* DETEC

ANDALUCIA 249 38 19 9 258 0,38 0,03 0,41 0,06 6,86 1:3477,74
ARAGON 86 12 7 5 91 0,95 0,06 1,01 0,13 7,14 1:1292,71
PPDO. DE 16 3 3 1 17 0,33 0,02 0,35 0,06 15 1:1620,67
ASTURIAS

I. BALEARES 51 10 3 7 58 0,55 0,07 0,62 0,11 4,92 1:3115,33
I. CANARIAS 89 12 7 5 94 0,7 0,04 0,74 0,09 6,93 1:1825,43
CANTABRIA 17 7 0 3 20 0,5 0,09 0,58 0,2 0

CASTILLA-LA 224 19 11 8 232 1,78 0,06 1,84 0,15 4,53 1:1146,18
MANCHA

CASTILLA Y LEON | 175 10 8 2 177 1,31 0,01 1,32 0,07 4,32 1:1674,12
CATALUNA 205 33 26 7 212 10,35 0,01 0,36 0,06 10,92 1:2256,73
C. VALENCIANA | 313 26 21 3 316 |0,87 0,01 0,88 0,07 6,23 1:1713,1
EXTREMADURA | 41 2 2 0 39 0,56 0 0,53 0,03 4,65 1:3675
GALICIA 77 9 9 2 79 0,5 0,01 0,52 0,06 10,23 1:1697,22
MADRID 429 31 30 1 430 |[0.78 0 0.78 96,8 1: 1829
REGION DE 463 13 8 5 468 | 3,31 0,04 3,35 0,09 1,68 1:1747,38
MURCIA

C. FORAL DE - - - = - = - - - - -
NAVARRA

PAIS VASCO 55 4 4 0 55 0,37 0 0,37 0,03 6,78 1:3733,25
LA RIOJA 1 1 0 6 0,25 0 0,25 0,04 14,29 1:2388
CEUTA 1 0 0 0 1 0,13 0 0,13 0 0 0
MELILLA 17 0 0 0 17 1,82 0 1,82 0 0 0

*El VPP se ha calculado teniendo en cuenta tanto los FP que han precisado segunda muestra en el laboratorio como los FP enviados a las Unidades
clinicas de diagndstico.

Tabla 9. Indicadores Etapa 3 por CCAA y CiA. Aiio 2020. Fibrosis quistica.

Fibrosis quistica

AA D DER » » » orta PEP DEP DER pp » Po

ANDALUCIA 204 111 8 100 304 0 0,31 0,15 0,46 0,17 2,56 1:8259,62 0
ARAGON 0 231 3 211 211 13 0 2,33 2,33 2,55 1,4 1:3016,33 1:696,08
PPDO. DE 57 14 1 13 70 0 1,17 0,27 1,44 0,29 1,41 1:4862 0
ASTURIAS

|. BALEARES 0 2 2 0 0 19 0 0 0 0,02 100 1:4673 1:491,89
I. CANARIAS 271 57 4 58] 324 7 2,12 0,41 2,54 0,45 1,22 1:3194,5 1:1825,4
CANTABRIA 36 8 3 5 41 0 1,05 0,15 1,2 0,23 6,82 1:1142,67 0
CASTILLA-LA 1 11 2 9 10 0 0,01 0,07 0,08 0,09 16,67 1:6304 0
MANCHA

CASTILLA Y 31 38 3 35 66 10 0,23 | 0,26 | 0,49 | 0,28 4,35 | 1:4464,3 | 1:1339,
LEON 3
CATALUNA 96 126 9 117 213 28 0,16 0,2 0,36 0,21 4,05 1:6519,44 1:2095,5
C. 62 84 15 0 62 0 0,17 0 0,17 0,23 19,48 1:2398,33 0
VALENCIANA

EXTREMADUR 56 8 8 0 56 8 0,76 0 0,76 0,11 12,5 1:918,75 1:918,75
A

GALICIA 0 3 3 0 0 0 0 0 0 0,02 100 1:5091,67 0
MADRID 959 140 4 136 87 1.,75 0,25 2 2,9 1:13.716 1:631
REGION DE 349 62 2 60 409 0 2,5 0,43 2,93 0,44 0,49 1:6989,5

MURCIA

C. FORAL DE = = = = - - - - j B B B B
NAVARRA

PAI'S VASCO 0 1 1 0 12 0 0 0 0,01 100 1:14933 1:1244,4
LA RIOJA 3 0 0 0 3 0 0,13 0 0,13 0 0 0 0
CEUTA 0 1 0 1 0 0 0,13 0,13 0,13 0 0 0
MELILLA 5 6 0 6 11 0 0,53 0,64 1,18 0,64 0 0 0

*El VPP se ha calculado teniendo en cuenta tanto los FP que han precisado segunda muestra en el laboratorio como los FP enviados a las Unidades
clinicas de diagndstico.
**Este dato corresponde al nimero total de FP para las 30 enfermedades metabdlicas cribadas por espectrometria de masas en tandem.
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Tabla 10. Indicadores Etapa 3 por CCAA y CiA. Ao 2020. Anemia falciforme.
Anemia Falciforme

_mmmﬂﬂlmm

ANDALUCIA 765 | 1,15 1,16 | 0, 46 0,91 1: 9439 57
ARAGON o 114 3 o 0 0 o 0 1,26 100 1:3016,33
PPDO. DE 0 28 0 = 0 0 - 0 0,58 0 0
ASTURIAS

I. BALEARES 1 1 1 0 1 0,01 |0 0,01 | 0,01 50 1:9346

I. CANARIAS 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
CANTABRIA 0 16 0 0 0 0 0 0 0,47 0 0
CASTILLA-LA 0 1 1 0 0 0 0 0 0,01 100 1:12608
MANCHA

CASTILLA Y 2 0 0 0 2 0,01 |0 0,01 |0 0 0

LEON

CATALUNA 2 20 20 0 2 0 0 0 0,03 90,91 | 1:2933,75
C.VALENCIANA | 1 136 3 0 1 0 0 0 0,38 75 1:11991,67
EXTREMADURA | 0 20 20 0 0 0 0 0 0,27 100 1:367,5
GALICIA**

MADRID 14 7 7 0 7 0.03 |0 0.03 100 1:7838
REGION DE 0 1 1 0 0 0 0 0 0,01 100 1:13979
MURCIA

C. FORAL DE - - - - - - - - - - S
NAVARRA

PAIS VASCO 0 5 5 0 0 0 0 0 0,03 100 1:2986,6
LA RIOJA 0 11 1 0 0 0 0 0 0,46 100 1:2388
CEUTA 16 2 0 0 16 2,1 0 2,1 0,26 0 0
MELILLA 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

*El VPP se ha calculado teniendo en cuenta tanto los FP que han precisado segunda muestra en el laboratorio como los FP enviados a las Unidades
clinicas de diagndstico.
**No se realiza el cribado de esta enfermedad.

Tabla 11. Indicadores Etapa 3 por CCAA y CiA. Afio 2020. Fenilcetonuria.
Fenilcetonuria

—lmzlm:mzlmzlm

ANDALUCIA 1720* 1720 0, 02 0,41 ilg 9439 57
ARAGON 24 3 2 1 25 0,27 0,01 0,28 0,03 7,41 1:4524,5
PPDO. DE 2 1 0 1 3 0,04 | 0,02 | 0,06 | 0,02 0 0
ASTURIAS

I. BALEARES 8 4 4 1 9 0,09 |001 |01 0,04 30,77 | 1:2336,5
I. CANARIAS 51 7 2 5 56 0,4 0,04 | 0,44 | 0,05 3,45 1:6389
CANTABRIA 1 0 0 0 1 0,03 |0 0,03 | 0 0 0
CASTILLA-LA 1 1 0 1 2 0,01 |001 | 002 |O001 0 0
MANCHA

CASTILLA Y 46 6 1 5 51 0,34 | 0,04 |0,38 | 0,04 1,92 1:13393
LEON

CATALUNA 25 9 9 0 25 0,04 |0 0,04 | 0,02 26,47 | 1:6519,44
C. VALENCIANA | 19 2 1 1 20 0,05 |0 0,06 | 0,01 4,76 1:35975
EXTREMADURA | 83 2 2 0 83 1,13 |0 1,13 | 0,03 2,35 1:3675
GALICIA 15 0 0 0 15 0,1 0 0,1 0 0 0
MADRID 26 10 9 1 27 005 |0 0.05 | 0,182 90 1:6096
REGION DE 60 1 1 0 60 043 |0 0,43 | 0,01 1,64 1:13979
MURCIA

C. FORAL DE = = = - - - = 8 = 8 =
NAVARRA

PAIS VASCO 1 1 1 0 1 001 |0 0,01 | 0,01 50 1:14933
LA RIOJA 3 0 0 0 3 013 |0 013 | 0 0 0
CEUTA 38%* |1 0 1 39 499 | 0,13 | 512 | 0,13 0 0
MELILLA 11 0 0 0 11 1,18 |0 1,18 |0 0 0

*El VPP se ha calculado teniendo en cuenta tanto los FP que han precisado segunda muestra en el laboratorio como los FP enviados a las Unidades
clinicas de diagndstico.
**Este dato corresponde al nimero total de FP para las 30 enfermedades metabdlicas cribadas por espectrometria de masas en tandem.
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Tabla 12. Indicadores Etapa 3 por CCAA y CiA. Afio 2020. MCADD.

MCADD

—mz-mmmm

ANDALUCIA 1720%* 1720 0,17 1: 22025 67

ARAGON 7 o o o 7 0,08 o 0,08 o 0 0

PPDO. DE 5 0 0 0 5 0,1 0 0,1 0 0 0

ASTURIAS

I. BALEARES 1 2 0 1 0,01 |0 0,01 | 0,02 66,67 | 1:4673

I. CANARIAS 14 1 0 1 15 0,11 | 0,01 | 0,12 | 0,01 0 0

CANTABRIA 2 0 0 0 2 0,06 |0 0,06 |0 0 0

CASTILLA-LA 1 10 1 9 10 0,01 | 0,07 | 0,08 | 0,08 9,09 1:12608

MANCHA

CASTILLA Y 50 6 3 3 53 0,37 | 002 |04 0,04 5,36 1:4464,36

LEON

CATALUNA 30 3 2 1 31 0,05 |0 0,05 | 0,01 6,06 1:29337,5

C. VALENCIANA | 6 3 3 0 6 0,02 |0 0,02 | 0,01 33,33 | 1:11991,67

EXTREMADURA | -

GALICIA 19 3 3 0 19 012 |0 0,12 | 0,02 13,64 | 1:5091,67

MADRID 354 4 2 2 356 0.01 | 0.65 | 0,055 25 1:27432

REGION DE 6 0 0 0 6 0,04 |0 0,04 |0 0 0

MURCIA

C. FORAL DE - = - - - - - - - - =

NAVARRA

PAIS VASCO 5 3 3 0 5 0,03 |0 0,03 | 0,02 37,5 1:4977,67

LA RIOJA 1 1 1 0 004 |0 0,04 | 0,04 50 1:2388

CEUTA 38** 1 0 1 39 499 | 0,13 | 512 | 0,13 0 0

MELILLA 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

*El VPP se ha calculado teniendo en cuenta tanto los FP que han precisado segunda muestra en el laboratorio como los FP enviados a las Unidades
clinicas de diagndstico.
**Este dato corresponde al nimero total de FP para las 30 enfermedades metabdlicas cribadas por espectrometria de masas en tandem.

Tabla 13. Indicadores Etapa 3 por CCAA y CiA. Afio 2020. LCHADD.
LCHADD
—lm-mzllmlmmm

ANDALUCIA 1720** 1720

ARAGON 0 0 0 0 0 o 0 0 0 0 o
PPDO. DE 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
ASTURIAS

I. BALEARES 0 1 0 1 1 0 0,01 | 0,01 | 0,01 0 0
I. CANARIAS 6 0 0 0 6 0,05 |0 0,05 | 0 0 0
CANTABRIA 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
CASTILLA-LA 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
MANCHA

CASTILLAY 86 0 0 0 86 064 |0 064 |0 0 0
LEON

CATALUNA 4 3 0 3 7 0,01 | 001 | 001 |0,01 0 0
C. VALENCIANA | 29 0 0 0 29 0,08 |0 0,08 |0 0 0
EXTREMADURA | - - - - - - - . . = -
GALICIA 3 0 0 0 3 0,02 |0 0,02 |0 0 0
MADRID 203 3 2 1 204 037 |0 0,37 | 0,073 66,7 1:27347
REGION DE 5 0 0 0 5 004 |0 004 |0 0 0
MURCIA

C. FORAL DE - - - - - - 8 8 8 R
NAVARRA

PAIS VASCO 2 0 0 0 001 |0 0,01 |0 0 0
LA RIOJA 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
CEUTA 3g%* 1 0 1 39 499 |0,13 | 5,12 | 0,13 0 0
MELILLA 1 0 0 0 1 011 |0 011 | 0 0 0

*El VPP se ha calculado teniendo en cuenta tanto los FP que han precisado segunda muestra en el laboratorio como los FP enviados a las Unidades
clinicas de diagndstico.
**Este dato corresponde al nimero total de FP para las 30 enfermedades metabdlicas cribadas por espectrometria de masas en tandem.
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Tabla 14. Indicadores Etapa 3 por CCAA y CiA. Afio 2020. Acidemia glutarica tipo I.

Acidemia Glutdrica tipo |

—mmmmlﬁl

ANDALUCIA 1720** 1721 0,06 1:66077
ARAGON 6 o o o 6 0,07 o 0,07 o 0 0
PPDO. DE 77 1 0 1 78 1,58 | 002 | 1,6 0,02 0 0
ASTURIAS

I. BALEARES 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

I. CANARIAS 19 9 0 9 28 0,15 | 0,07 | 0,22 | 0,07 0 0
CANTABRIA 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
CASTILLA-LA 0 2 1 1 1 0 0,01 | 0,01 | 0,02 50 1:12608
MANCHA

CASTILLA Y 57 0 0 0 57 042 |0 0,42 | 0 0 0

LEON

CATALUNA 60 2 2 0 60 0,1 0 0,1 0 3,23 1:29337,5
C. VALENCIANA | 113 3 1 2 115 | 0,31 | 0,01 | 032 | 0,01 0,86 1:35975
EXTREMADURA

GALICIA 57 0 0 0 57 037 |0 0,37 | 0 0 0
MADRID 139 3 2 1 140 | 0,25 |0 0,26 | 0.055 66,7 1:27432
REGION DE 12 0 0 0 12 0,00 |0 0,09 | O 0 0
MURCIA

C. FORAL DE = - - - - - - - - - S
NAVARRA

PAIS VASCO 5 0 0 0 5 003 |0 0,03 | 0 0 0

LA RIOJA 1 0 0 0 1 0,04 |0 0,04 |0 0 0
CEUTA 38%* 1 0 1 39 499 | 0,13 | 512 | 0,13 0 0
MELILLA 1 0 0 0 1 011 |0 0,11 | 0 0 0

*El VPP se ha calculado teniendo en cuenta tanto los FP que han precisado segunda muestra en el laboratorio como los FP enviados a las Unidades
clinicas de diagndstico.
**Este dato corresponde al nimero total de FP para las 30 enfermedades metabdlicas cribadas por espectrometria de masas en tandem.
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Anexo II: Evolucion temporal de los Indicadores generales de calidad (2016-2020).
Grafica 1: Evolucién temporal del P95 del indicador de calidad ITTM por CC. AA. y CiA (expresado en horas).
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Grafica 2: Evolucién temporal del P95 del indicador de calidad ITFE por CC. AA. y CiA (expresado en dias).
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Anexo III. Tasa de detecciéon por enfermedad y afio y acumulada 2016-2020.

Grafica 3: Tasa de deteccidn de las enfermedades que forman parte del PCN de la cartera comun basica por afio (2016 - 2020) y acumulada.
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ANEXO IV. CARTERA COMPLEMENTARIA

Tabla 15. Casos confirmados en 2020 de las enfermedades que forman parte de la cartera complementaria de las CC. AA. y CiA.

*Las tasas de deteccion han sido calculados a partir de las CC. AA. y CiA que han aportado datos de cartera complementaria al SICN.

o > S o © B 8
5 5 < =3 5 T2 = g e 2
g g K Z5 s 25 s = = 2 = g
) e S 5% £ 8% . = = 5 3 =
NVP (T_D | NVP T_Det NVP | T.Det |NVP |T_Det NVP | T_Det NVP | NVP NVP | T_Det NVP | T_Det NVP | T_Det NVP | T_Det NVP | T. Det NVP T.Det
et
2 1:29337 1 1:15275 3 1:79831
1 1:58675 1 1:239494
0 2 1:6696 0 2 1:17987 |0 1 1:936 2 1:6989 |2 1:7466 9 1:26610
3 1:5091 3 1:79831
1 1:58675 0 0 1 1:239494
1 1 0 1 1:12608 1 1:2388 | 4 1 7 1:34213
9049 13716
1 1:58675 1 1:13979 2 1:119747
0 0 0
0 2 1:29337 2 1:119747
2 1:29337 1 1:13979 3 1:79831
0 1 1 1:13979 2 1:119747
1 1:58675 0 0 1 1:239494
0 1 1:58675 1 1:936 0 2 1 4 1:59873,5
27432
0 2 1:29337 2 1:6989 4 1:59873,5
2 1:29337 2 1:119747
1 1:58675 1 1 2 1:119747
54863
1 1:12608 ]2 1:29337 0 0 3 1:79831
1 1 1 1:239494
54863

*Las tasas de deteccidn han sido calculados a partir de las CC. AA. y CiA que han aportado datos de cartera complementaria al SICN. Posteriormente a ese calculo, Andalucia ha notificado un caso de PA, otro de alfa-

talasemia y otros dos de beta-talasemia.
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Anexo V. Glosario de términos

Caso positivo o caso confirmado: nifio que tras el proceso de cribado y posterior proceso de confirmacién

ha sido diagnosticado de la patologia y se le aplica el tratamiento.
Caso detectado positivo: casos con resultado positivo en la prueba de cribado (laboratorio de cribado).

Caso en seguimiento: Se entiende por caso (recién nacido) en seguimiento: todo caso positivo que tras
la confirmacidn diagndstica y/o la instauracion del tratamiento se le realiza una monitorizacion y evaluacion

periddicas con el objetivo de mejorar o alcanzar resultados en su salud.

Enfermedades endocrino-metabdlicas: Se denominan metabolopatias, errores congénitos del
metabolismo (ECM) o enfermedades endocrino metabdlicas, a un grupo amplio, diverso y heterogéneo de
trastornos bioquimicos causados principalmente por mutaciones en el ADN que se heredan
mayoritariamente en forma autosdmica recesiva. La falta de un diagndstico y tratamiento precoz puede
comprometer, gravemente, la vida y/o el desarrollo intelectual de las personas afectadas debido a la
importante presencia de sintomas neurolégicos en muchas ocasiones. Si bien la incidencia de cada uno de

los trastornos es baja, su impacto global es notable desde la perspectiva de salud publica.

Falso positivo: recién nacido con prueba de cribado positiva en el que tras las pruebas adicionales (nueva

muestra de cribado o pruebas diagndsticas), no se confirma la enfermedad:

- Falso positivo sobre primera muestra (FP1): aquel con valor dudoso en la primera muestra (resultado
superior al punto de corte) y que, en su 22 muestra solicitada, da un resultado dentro de limites de

referencia.

- Falso positivo en el proceso de cribado (FP2): caso detectado (positivo) en el proceso de cribado y
enviado a la Unidad Clinica de Seguimiento en el que no se confirma el diagndstico por el que el

laboratorio ha remitido el caso a esta Unidad.

Muestra no valida: Muestra inadecuada para el cribado neonatal (no es apta para ser analizada). Una
muestra puede ser no valida por ser muestra insuficiente, estar rayada, sobresaturada, mala impregnacion,

con codgulos, estratificada, etc.
Toda muestra no valida requiere una nueva toma de muestra.

Muestra valida: Muestra adecuada para el cribado neonatal, que cumple con los requisitos especificados

por el programa para poder ser analizada.

Proceso de cribado (neonatal): Conjunto de procedimientos analiticos realizados sobre el neonato, para
determinar la presencia o la cantidad de un determinado constituyente y detectar aquellos con riesgo
suficientemente elevado de padecer una determinada condicién que justifique acciones posteriores de
seguimiento y procedimientos de pruebas diagndsticas. Incluye las pruebas realizadas sobre la primera
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muestra (prueba de cribado) y las que se puedan realizar sobre una nueva muestra solicitada por un resultado

dudoso, antes de iniciar acciones de seguimiento o procedimiento de confirmacion diagndstica.

Programa de cribado: La Ley 33/2011, de 4 de octubre, General de Salud Publica lo define como aquellas
actividades orientadas a la deteccidn precoz de la enfermedad, su diagnéstico y tratamiento temprano, que
se ofrecen activamente al conjunto de la poblacién susceptible de padecer la enfermedad, aunque no tenga

sintomas ni haya demandado ayuda médica.

Programa de cribado neonatal (de enfermedades endocrino-metabdlicas): Conjunto de actuaciones de
salud publica orientadas a la deteccidn precoz, diagndstico y tratamiento temprano de los recién nacidos
afectados de aquellas enfermedades congénitas que cumplen los criterios establecidos para formar parte de
un programa de cribado. La intervencidn sanitaria adecuada, en el momento oportuno, reduce la morbilidad,
la mortalidad y las discapacidades asociadas a dichas enfermedades. El programa lo integran los hospitales
con maternidad, el laboratorio o centro de cribado, la estructura de salud publica y las unidades clinicas
donde se realiza el diagndstico confirmatorio y seguimiento de los RN diagnosticados. El concepto de

programa es global. Es la integracion de todas las partes implicadas coordinadas desde salud publica.

Prueba de cribado: Conjunto de procedimientos analiticos realizados sobre la primera muestra de un
recién nacido. Incluye todos los test que se realizan sobre la muestra inicial, antes de solicitar una nueva
muestra por sospecha (no se incluye las segundas muestras solicitadas por “muestra no vélida”) o antes de

ponerse en contacto con los padres o tutores por posible patologia).

Prueba diagndstica: examen o procedimiento analitico utilizado para clasificar clinicamente los pacientes

detectados por el centro de cribado.

Resultado dudoso: resultado de la prueba de cribado que requiere la solicitud de una nueva muestra

para confirmar o descartar la sospecha.

Resultado positivo: Resultado de la prueba de cribado con posible patologia que requiera contacto con

los padres o con los responsables asistenciales del RN.

Resultado valido: Resultado positivo, negativo o dudoso de la prueba de cribado. El resultado dudoso es

también un resultado vélido.

Unidad clinica de seguimiento: servicio o unidad asistencial donde se realiza el diagndstico
confirmatorio, el tratamiento y el seguimiento de los casos de una patologia o grupo de patologias detectados
en el proceso de cribado neonatal. Otras denominaciones para esta unidad son: Unidad de experiencia clinica

(Cataluiia).

Valor predictivo positivo: Probabilidad de que el recién nacido con resultado positivo en el proceso de
cribado, tenga la enfermedad. El VPP es el % de casos con cribado positivo en los que se confirma el

diagndstico.
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Anexo VI. Documentos relacionados

A continuacidn, se relacionan una serie de documentos que completan la informacién incluida en este

informe técnico anual:

= QObjetivos y requisitos de calidad del programa de cribado neonatal de enfermedades endocrino-
metabdlicas del SNS.

= Sistema de informacidn del programa poblacional de cribado neonatal del SNS.

= Requisitos y recomendaciones para el desarrollo del programa de cribado neonatal de enfermedades
endocrino-metabdlicas en el SNS.

=  Programa de cribado neonatal del Sistema Nacional de Salud. Informe de evaluacion. Afo 2016.

=  Programa de cribado neonatal del Sistema Nacional de Salud. Informe de evaluacion. Afo 2017.

=  Programa de cribado neonatal del Sistema Nacional de Salud. Informe de evaluacion. Afio 2018.

=  Programa de cribado neonatal del Sistema Nacional de Salud. Informe de evaluacion. Afio 2019.

Se pueden consultar en:

http://www.mscbs.es/profesionales/saludPublica/prevPromocion/Cribado/home.htm
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