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ABREVIATURAS

AF: Anemia falciforme

BTD: Déficit de biotinidasa

CA: Comunidad auténoma

CC AA: Comunidades auténomas y ciudades auténomas

CCS: Cartera Comunde Servicios del Sistema Nacional de Salud
CSCC: Cartera de Servicios Complementaria de las CC AA del Sistema Nacional de Salud
CiA: Ciudades auténomas

FQ: Fibrosis quistica

GA-1/GA-I: Acidemia glutérica tipo 1/I

HC: Hipotiroidismo congénito

HCY: Homocistinuria

HSC: Hiperplasia suprarrenal congénita

INGESA: Instituto Nacional de Gestidn Sanitaria

ITFE: Intervalo de tiempo entre la fecha de toma de la primera muestrayla fecha de recepcion

en el laboratorio
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resultado sobre la primera muestra valida
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ITRUS: Intervalo de tiempo entre la fecha de la comunicaciéon por parte del laboratorio y la
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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
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MSUD: Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce

P100: Percentil 100

P50: Percentil 50

P95: Percentil 95

P99: Percentil 99

PCN: Programa de cribado neonatal

PCNEM: Programa de cribado neonatal de enfermedades endocrino-metabdlicas
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JUSTIFICACION

El Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre, por el que se establece la cartera comun de
servicios (CCS) del Sistema Nacional de Salud y el procedimiento para su actualizacidn establece
gue la implantacion del programa poblacional de cribado neonatal de enfermedades endocrino-
metabdlicas de la cartera basica de servicios asistenciales del Sistema Nacional de Salud se
acompanara del desarrollo por parte del Ministerio de Sanidad de un sistema de informacién que
permita realizar un correcto seguimiento y evaluacion de estos programas poblacionales en los
niveles autondmico y estatal. El Ministerio de Sanidad elaborara un informe técnico anual de
evaluacién del programa de cribado que pondrd a disposicion del ciudadano y las

administraciones ensu pagina web.

A tal efecto, este informe de evaluaciéon del programa de cribado neonatal del Sistema Nacional
de Salud (SNS) presenta el seguimiento y balance anual del programa de cribado neonatal (PCN)
de forma detallada. Se describe cada una de las etapas de las que se compone el programa y el
cumplimiento de los objetivos de calidad establecidos y medidos a través de indicadores de
calidad previamente consensuados por el grupo de trabajo del programa de cribado neonatal de

la Comision de Salud Publica.

Sus objetivos son el analisis y evaluacion de la situacion actual de programa con respecto al
cumplimiento de los objetivos de calidad y la obtencién de una visién global de la incidencia y
evolucién de cada una de las enfermedades incluidas en la CCS y de la cartera de servicios
complementaria de cada comunidad auténoma (CSCC). Todo ello permitira establecer planes de

mejora que garanticen una evolucion dptima del programa.
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INTRODUCCION

1. El programa de cribado neonatal de enfermedades endocrino-

metabodlicas

Las enfermedades endocrino-metabdlicas constituyen un grupo amplio, diverso y heterogéneo
de trastornos bioguimicos 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 desarrollointelectual 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, suimpacto global es notable desde la perspectiva de salud publica.

El programa de cribado neonatal de enfermedades endocrino-metabdlicas (PCNEM) 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/a.

ElReal Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre, por el que se establece la CCSy el procedimiento
para suactualizacién, establece que laimplantacién de este programa seacomparie del desarrollo
por parte del Ministeriode Sanidad de un sistema de informacién para el correcto seguimiento y

evaluacioén del programa.

A partir de los datos obtenidos en el sistema de informacion se elaborara un informe técnico
anual de evaluacion del programa de «cribado que serd publicado en:

https://www.sanidad.gob.es/areas/promocionPrevencion/cribado/endocrinoNeonatal.htm.

El informe técnico de evaluacion del PCNEM del SNS presenta el seguimientoy balance anual del
programa de forma detallada. Se describe cada una de las etapas de las que se compone el
programa y 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 evaluacion de la situacién actual del programa con
respecto al cumplimiento de los objetivos de calidad y la obtencidon de una vision global de la

incidencia y evolucidn de cada una de las enfermedades incluidas en la CCS. Ademads, el informe
incluye el andlisis de las enfermedades de la cartera complementaria de las comunidades y

ciudades autéonomas.
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Enfermedades endocrino-metabdlicas incluidas en el PCNEM de la CCSdel SNS

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 1 (GA-1)

7.Anemia falciforme (AF)

Los datos recogidos sobre los indicadores de calidad del programa han sido facilitados por las CC
AA a través del Sistema de Informacién del Programa de cribado neonatal (SICN) del SNS vy

corresponden al afio indicado en el informe.
El informe se ha estructuradosiguiendo las etapas que forman parte del PCN:

= Etapal:Toma de muestra.

= Etapa 2: Transporte de muestras.

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

= Etapa 4: Remisidon desde el laboratorio de cribado a la Unidad Clinica de referencia o
seguimiento (UCR) de los casos detectados positivos.

= Etapa 5: Diagndstico, tratamientoyseguimientode los casos enla UCR.

= Etapa 6: Coordinacién y evaluacién del programa desde las instituciones de salud publica.

Para cada etapa se han descrito los objetivos de calidad, los indicadores establecidos para la
medicién de dichos objetivos, la situacion del programa en cada CC AA respectoa los mismosyy,

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
programay los avances realizados, asicomo para guiar la toma de decisiones sobre cudles son

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

calidad del programa.
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2. Programa de cribado neonatal del SNS y 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, modificd la
CCS, diferenciando una CCS (cubiertos de forma completa por financiacién publica), de otras
carteras comola CSCC vy estableciendo que las CC AA podran incorporar en sus propias carteras
de servicios una técnica, tecnologia o procedimiento no contemplado en la CCS, estableciendo
para ello los recursos adicionales necesarios. En todo caso, estos servicios o prestaciones
complementarios deberdn reunir los mismos requisitos establecidos para la incorporacién de
nuevas técnicas, tecnologias o procedimientos a la CCS, y no estaran incluidos en la financiacion

general de las prestaciones del SNS.

Es este sentido, ademds de las 7 enfermedades que forman el PCNEM de la CCS, las CC AA criban
otras enfermedades incorporadas a sus PCNy que forman parte de sus respectivas CSCC (ver

tablal).

Teniendo esto en cuenta, en Espafia son objeto de cribado, durante el afio 2021, las siguientes

enfermedades:

Hipotiroidismo congénito (HC)

Fibrosis quistica (FQ)

Anemia falciforme (AF)

Fenilcetonuria (PKU)

Acidemia glutdrica tipo 1 (GA-1)

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

Déficit de biotinidasa (BTD)

W e N o U A W N

Homocistinuria (HCY)

=
o

. Hiperplasia suprarrenal congénita (HSC)

[ERY
=

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

=
N

. Hiperfenilalaninemias/Defectos del cofactor de tetrahidrobiopterina (HFA)

[EY
w

. Acidemia isovalérica (IVA)

=
N

. Tirosinemia tipo I, Il'y Il (TYR-I, TYR-II, TIR-II)

[EE
u

. Citrulinemia tipo Iy [l (CIT1, CIT )

=
[o)]

. Aciduria argininosuccinica (ASLD)

[EY
~N

. Argininemia (ARG)

=
o]

. Hipermetioninemia (MET)

=
Xe]

. Cistinuria
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20.
21.
22.
23.
24,
25.
26.
27.
28.
29.
30.
31.
32.
33.
34.
35.
36.
37.
38.
39.
40.
41.
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Acidemia propidnica (PA)

Acidemia metilmaldnica (MMA)

Déficit de beta-Ketotiolasa (KTD)

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

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

Aciduria 3-metilglutacénica (3MGA)

Deficiencia de la proteina trifuncional mitocondrial (TFPD)
Deficiencia multiple de carboxilasa (MCD)

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

Deficiencia de 2-metilbutiril-CoA deshidrogenasa (metilbutirilglicinuria) (2MBG)
Deficiencia de isobutiril-CoA deshidrogenasa (IBD)

Aciduria maldnica (MAL)

Deficiencia primaria de carnitina (CUD)

Déficit de carnitina palmitoil transferasa tipol ytipo Il (CPTI, CPTII)
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)

Deficiencia de metionina adenosiltransferasa I/1ll (MAT I/I11)

13



Tabla 1. Enfermedades incluidas en el PCNEM afio 2021 en Espaiia.
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ANDALUCIA

ARAGON

ASTURIAS

ILLES BALEARS

CANARIAS

CANTABRIA

CASTILLA Y LEON

CASTILLA LA MANCHA

CATALUNA

C. VALENCIANA

EXTREMADURA

GALICIA

MADRID

REGION DE MURCIA

C. FORAL NAVARRA

PAIS VASCO

LA RIOJA

CEUTA

MELILLA

Leyenda: M Programa de cribado de lacartera comun del SNS ™ Programa de cribado de la carteracomplementaria de las CC AA. Abreviaturas (ver lista previa)
Enfermedad diagnosticada en proceso de cribado

Nota: Algunas CC AA en el proceso de cribado diagnostican casos de otras enfermedades como alfa-talasemia, beta-talasemia, hipertirotropinemia, quilotérax, sindrome Di George, otrasinmunodeficiencias
congénitas, aciduria formiminoglutamica, déficit de vitamina B12.
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3. Organizacion del programa de cribado neonatal

EI PCNEM (Figura 1) se organiza en 6 etapas clave que mas adelante se describirany analizaran

ampliamente:

= Etapal:Toma de muestra.

= Etapa2:Transporte de muestras.

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

= Etapa4: Remision desde el laboratorio de cribado, a la Unidad Clinica de referencia o
seguimientode los casos detectados positivos (prueba de cribado alterada o positiva).

= Etapa5: Diagnostico, tratamientoy seguimiento de los casos enla Unidad Clinica.

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

~

Hospitales

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

o Diagnostico,
Derivacion tratamiento,
urgentea seguimiento de casos

Etapa UGS Etapa <1517 d devida (< 21-24
de vida en dudosos)*

Recepcidn, andlisis
obtencionde

resultados
<4d

Tomade Transporte
muestra de muestras
Etapa 24-72hdevida Etapa s4d

Etapa
3

Etapa . Planificacién de recursos o
6 SALUD PUBLICA Coordinacién :

Evaluacidn de resultados
y tratados

Figura 1. Esquema del PCNEM

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 tres:

= 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).
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= Unidad Clinica de referencia o seguimiento (UCR/UCS): desde donde se realiza el

diagndstico definitivo, tratamientoy seguimiento de los casos positivos.

Y de forma transversal, con las funciones de planificacién de los recursos, coordinacion y evaluacion

de resultados, se encuentran los Servicios de Salud Publica.

CCAA

ANDALUCIA
ARAGON
ASTURIAS

ILLES BALLEARS
CANARIAS
CANTABRIA
CASTILLA Y LEON

CASTILLA LA MANCHA

CATALUNA

C. VALENCIANA
EXTREMADURA
GALICIA
MADRID
MURCIA
NAVARRA

PAIS VASCO

LA RIOJA
CEUTA
MELILLA

LABORATORIOS DE REFERENCIA

Hospital Universitario Virgen del Rocio (Sevilla)
Hospital Universitario Regional de Malaga (Malaga)

Hospital Universitario Miguel Servet (Zaragoza)

Hospital Universitario Central de Asturias (Oviedo)

Hospital Son Espases (Palma de Mallorca)

Complejo Hospitalario Universitario de Canarias (La Laguna, Tenerife)

Laboratorio de Salud Publica en Bizkaia (Derio)

Centro de Hemoterapia y Hemodonacién de Castilla y Ledn (Valladolid)

Instituto Ciencias de la Salud de Castilla La Mancha (Talavera de la Reina)

Hospital Clinic (Barcelona)

Laboratorio de metabolopatias del Hospital La Fe (Valencia)

Laboratorio de Analisis Clinicos Hospital Universitario de Badajoz (Badajoz)

Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela (Santiago de Compostela)

Laboratorio de Cribado Neonatal de la Comunidad de Madrid
(Hospital General Universitario Gregorio Marafién, Madrid)

Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca (EI Palmar, Murcia)

Laboratorio de Salud Publica en Bizkaia (Derio)
Hospital Universitario Miguel Servet (Zaragoza)

Laboratorio de Salud Publica en Bizkaia (Derio)

Hospital Miguel Servet (Zaragoza)

Hospital Universitario Virgen del Rocio (Sevilla)

Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca (El Palmar, Murcia)

Figura 2. Laboratorios de referencia en el PCNEM en las CC AA (actualizados a fecha actual de 2023).
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4.0bjetivos de calidad del programa de cribado neonatal

Las enfermedades endocrino-metabdlicas incluidas en el PCNEM son enfermedades que,
potencialmente, si no son diagnosticadas y tratadas a tiempo pueden provocar dafios vy

discapacidades fisicas y/o psiquicas en el recién nacido/a.

El objetivo principal del PCNEM es llegar al diagndstico de confirmacién para instaurar el
tratamiento e intervenciones necesarias en los casos detectados de forma precoz de forma

presintomatica, para evitar o minimizar los dafios en el recién nacido/a.

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 evaluaciéon de la situacidon del programa, respecto al cumplimiento de estos
objetivos, podra permitir el establecimiento de planes de mejora para alcanzar el nivel éptimo

de eficiencia.
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5. Elsistemade informaciondel programa de cribado neonatal

del SNS

La Orden SS1/2065/2014, ya mencionada, recoge que la implantacion del PCN poblacional de
enfermedades endocrino-metabdlicas de la CCSde servicios asistenciales del SNS se acompaiiara del

desarrollo por parte del Ministerio de Sanidad de un sistema de informacién.

En febrero de 2015, desde el Ministerio de Sanidad se puso en marcha el SICN. Este sistema de
informacidén tiene como finalidad recoger y gestionar los datos que permiten la medicién de los
objetivos e indicadores de calidad del PCNEM del SNS para, en los niveles autondmico y estatal,

realizar un correcto seguimiento y evaluacion del programa.

El SICN, que forma parte del Sistema de Informacion del SNS, en 2019 se convirtid, ademads, en una
operacion 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
DE ENFERMEDADES ENDOCRINO-METABOLICAS DEL SNS

Este informe técnico es la sexta evaluacién anual del PCN del SNS. Recoge la informacion sobre los
indicadores de calidad del programa correspondientes al afio 2021 que permiten la medicién de los

objetivos y requisitos de calidad del programa.

Ademas de la informacién referente a la situacidn del programa frente a los objetivos de calidad, el
informe incluye la evolucidn de los parametros de calidad en los Ultimos cinco afios y el analisis de

los casos de enfermedades endocrino-metabdlicos detectados a través del PCNEM.

La Informacidn necesaria para realizar esta evaluacién ha sido facilitada por las CC AA a través del

SICN del SNS que recoge los datos del PCNEM durante el afio 2021.

Este documento pretende recoger, identificar y analizar la situacion del PCNEM durante el afio 2021,

para poder guiar la toma de decisiones e intervenciones que permitanavanzary mejorar el PCNEM,

y la calidad del programa.

Este informe, como en los afios previos, se estructura evaluando la situacion del PCNEM en las
diferentes etapas que lo definen, describiendo los objetivos de calidady los indicadores establecidos
para la medicidn de éstos en cada CC AA, tomando como referencia 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:

=  Participacién

= Tiempo de toma de muestra

Calidad de la muestra

= Trazabilidad

Cada objetivo de calidad se interpreta a través de unos indicadores que muestra 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 continuacién, se describen los objetivos de calidad e indicadores utilizados para medir su
cumplimiento, y se presentan los resultados de la situacién general del programa respecto a los

mismos (tabla 2).

Tabla 2. Indicadores de etapa 1 por CC AAdel PCNEM 2021

RN:Cnli:\da ﬁ:r:::;:::‘. rsae ana?iz'\:ldos pa:-:iz;:)::ién e
100,0 99,30
9454 9354 9354 99,0 43 64 77 0,36 100,00
4785 4855 4853 101,5 50 70 76 1,46 99,90
9413 9408 9408 99,95 52 74 105 0,09 99,70
13178 9682 9682 24 48 72 0,00 99,82
3272 3265 3265 99,8 48 72 72 0,06 99,82
12148 12136 12136 99,9 59 72 72 10,92 100,00
12769 12760 12773 99,9 49 64 72 5,04 99,69
57492 57984 57980 100,9 50 85 120 0,47 99,94
35810 35796 35796 99,9 48 72 72 0,87 99,75
7247 7210 7136 99,5 48 71 72 0,64 96,59
14751 14746 14746 99,9 48 96 168 1,97 100
54251 54251 54251 100 48 48 72 1,5 100
13815 13921 13921 100,8 48 72 72 0,93 100
| C. FORAL DE NAVARRA 5089 5084 5084 99,9 41 60 131 0,53 99,88
| PAIS VASCO 14446 14440 14440 99,9 53 72 119 0,12 100
LA RIOJA 2230 2230 2230 100,0 50 81 117 1,35 92,83
601 601 584 100,0 72 192 480 7,71 96,84
933 853 853 91,4 72 216 976 6,57 99,88

Leyenda (indicador enrango): Optimo ~ Aceptable  Fueraderango
*Los datos aportados por Canarias corresponden al periodo desde abril aseptiembre de 2021 (el nimerode RN en Canarias es anual).
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Objetivo 1a. Participacion.

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

programay garantizar la equidad en el acceso.

En el afio 2021, segundatos del INE, se registraron 337.380 nacimientos en el territorio nacional, que
supone una reduccion del 1,15 % con respectoalafio 2020. El nimero de RN en cada CC AA, acorde a

los datos registrados encada una de ellas, se presentan en la Figura 3.

RN en CC AA

I 65982

601

Figura 3. Numero de nacimientos en Espaia segundatos registrados de RN en cada CC AA en el SICN

(datos especificos en tabla 2).

Para la medicion del cumplimiento de este primer objetivo se utiliza como indicador:

» Latasade participacion (asumiendo una cobertura, oferta a participar, del 100%) y nivel

Optimo y aceptable representan:
- Optimo: > 99,5%
- Aceptable: > 99%

La tasa de participacidn se calcula a partir de la siguiente férmula:
RN en CCAA

H HTM 65982
———— ¥ 100
NRCPD

0

En la que NRTM corresponde al nimero de recién nacidos (RN) en el afio 2021 a los que se les realiza la toma

de muestray NRCPD al nimero de RN en la CC AA en el mismo afio (datos aportados por la CC AA).
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Las tasas de participacion en el programa se encuentran en rango aceptable-éptimoen 17 de 18 CC AA.
A nivel nacional con los datos aportados, la participacidnen el programa fue del 100%, es decir en rango

Optimo.

Como anotacién, el porcentaje anual de cobertura superior al 100% en alguna CC AA se debe a

movimientos de poblacidon migrante no censada.

En la figura 4 se representa las tasas de participacién seglinrangoalcanzando en este aifio 2021.

Leyenda (indicador enrango): Optimo ® Aceptable = Fueraderango

Figura 4. Tasas de participacion en el PCNEM por CC AA.
Nota: Canarias nopudo aportar el datoanual para este indicador.

Objetivo 1b. Tiempo de toma de muestra
Se debe garantizar una Unica toma de muestra en elintervalo de tiempo adecuado (entre las 24y 72
horas de vida del RN). Para su medicién se emplea como indicador:
= El Intervalo de tiempo entre la fecha de nacimiento y la fecha de toma de muestra(ITTM)
cuyo nivel éptimo y aceptable representan:

- Optimo: > 99% de las muestras se toman entre las 24-72h de vida.
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- Aceptable: 2 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 se encuentra enrango aceptable-éptimoen 12 de las 19 CC AA que aportaron datos.

A nivel nacional, este intervalo se sitla entre las 48 a 216 horas de vida del RN (para el 95% de las

muestras).

En la figura 5 se representa el indicador de calidad ITTM (percentil 95) por CC AA segln rango

alcanzandoen este afio 2021.

—

4 S
y. -

Leyenda (indicador enrango): Optimo ® Aceptable = Fueraderango
Figura 5. Tiempo de toma de muestra (percentil 95 del intervalo de tiempo entre la fecha de

nacimiento y la fecha de toma de muestra)en las CC AA.

El grafico 1 muestra la evolucion de este indicador de calidad en los Ultimos 5 afios (2017 a 2021).
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Grafico 1. Evolucién temporal del percentil 95 del indicador de calidad ITTM por CC AA (expresadoen
horas de vida RN). El valor maximo del indicador fue 432 horas de vida en 2018. Nota: La linea verde
representa el umbral limite del rango aceptable (72 horas de vida).

Objetivo 1c. Calidad de lamuestra

Este objetivo de calidad permite medir la calidad y adecuacion de la muestra. Para sumedicion se emplea
como indicador:

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

representan:

- Optimo: < 0,5% de muestras novalidas.
- Aceptable: < 2% de muestras novdlidas.

El porcentaje de primeras muestras novalidas se calcula a partir de la siguiente formula:

NMNY

nRTm 100

En la que NMNV corresponde al nimero de primeras muestras novadlidas en el afio 2021 en la CC AA

y NRTM al nimero de RN a los que se les ha tomado la muestraenla CC AA en ese mismo afo.

El porcentaje de primeras muestras no validas se encuentran dentro del rango éptimo-aceptable en
14 de 19 CC AA que aportaron datos.

A nivel nacional, las primeras muestras no validas fueron del 2,5%; fuera del rango aceptable.
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En la figura 6 serepresenta el porcentaje de primeras muestras no validas en las CC AAsegunrango

alcanzando en este afio 2021.

.

25 £

Leyenda (indicador enrango): Optimo ® Aceptable = Fueraderango
Figura 6. Porcentaje de primeras muestras no validas en las CC AA.

El grafico 2 muestra la evolucion de este indicador de calidad en los ultimos 5 afios (2017 a 2021).
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Grafico 2. Evoluciéon temporal del indicador de calidad PMNV por CC AA. El valor maximo del indicador fue
de 16,31% en 2018. Nota: La linea verde representa el umbral limite del rango aceptable (2% muestras).
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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 hastala obtencién

del resultado final.

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

» Trazabilidad: Gradode 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:

NRNRF X 100

~ NRTM

Enla que NRNRF corresponde alnimero de RN en el afio 2021 en la CC AA con resultadofinal del
proceso y NRTM al nimero de RN alos que se les hatomado la muestra en esa misma CC AA en

2021.

La trazabilidad se encuentra dentro del rango dptimo-aceptable en 16 de 19 CC AA.

A nivel nacional, la trazabilidad fue del 99,7% es decir enrango aceptable.

En la figura7 se representa la trazabilidad seginrangoalcanzando en este afio 2021.
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Leyenda (indicador enrango): Optimo ® Aceptable = Fueraderango

Figura 7. Trazabilidad de las muestras en el proceso de cribado en las CC AA.

La evolucion del indicador de calidad en los Ultimos 5 afios (2017 a 2021) se muestra en grafico 3.
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Grafico 3. Evolucion temporal del indicador de calidad trazabilidad por CC AA. El valor minimo fue 78,49%
en 2018. Nota: Lalinea verde representa el umbral limite del rango aceptable (99%).
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Etapa 2: Transporte de muestras

Para esta etapa se ha definido un objetivo de calidady un indicador:

Objetivo 2.a. Tiempo de recepcidnde las muestrasen el laboratorio.

Garantizar la correcta recepcién de las muestras en el laboratorio en un plazo de tiempo adecuado y
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:

= |ndicador: Intervalo de tiempo (expresado en dias) entre la fecha de la toma dela primera
muestra y la fecha de recepcidn en el laboratorio (ITFE). El nivel dptimo y aceptable

representan:

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

>99% en < 4 dias tras la extraccion.

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

El intervalode tiempo entre la fecha de la toma de la primera muestra yla fecha de recepciénen
el laboratorio se encuentra dentro del rango aceptable-6ptimo en 8 de 19 CC AA.

A nivel nacional, este intervalo se situa entre los 3 - 20 dias (para el 95% de las muestras).

Los datos de cada CC AA para este indicador se recogen en la tabla 3.
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Tabla 3. Indicador de etapa 2 por CC AA del PCNEM 2021

P50 P95 P99
ANDALUCIA

ARAGON

PPDO. DE ASTURIAS

ILLES BALEARS

CANARIAS

CANTABRIA
CASTILLA LA MANCHA

CASTILLA Y LEON

MELILLA 20 53
Leyenda (indicadoren rango): Optimo ~ Aceptable Fuerade rango
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En la figura 8 se representa el indicador de calidad ITFE seginrango alcanzando en este afio 2021

 __

Leyenda (indicador enrango): Optimo ® Aceptable = Fueraderango

Figura 8. Tiempo de recepcién de las muestras en el laboratorio tras la extraccidon en las CC AA.
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La evolucion de este indicador de calidad en los dltimos 5 afios (2017 a 2021) se muestra en grafico 4.
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Grafico 4. Evolucion temporal del percentil 95 del indicador de calidad ITFE por CC AA (expresado en
dias). El rango maximo del indicador fue 31 dias en 2018. Nota. La linea verde representa el umbral limite
del rango aceptable (4 dias).

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

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

de las muestras.

Garantizar el plazo de entrega. La rapidez en el transporte disminuye el tiempo de

diagndsticoy ayuda a preservar la integridad de las muestras.

Asegurar la trazabilidad de las muestras durante todo el proceso.
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Etapa 3: Recepcion de las muestras, andlisis y obtencién de

resultados por parte del laboratorio de cribado neonatal

El objetivo de esta etapa es maximizar la efectividad del programa. La optimizacién de la edad ala
detecciodn 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
medicidon 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.
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:

= |Intervalo de tiempo (expresado en dias naturales) entre la fecha de recepcion en el
laboratorioy la comunicacion del resultado sobre la primera muestra valida (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 delrecién nacido/a ala comunicacién delresultado por ellaboratorio.

Maximizar la efectividad del programa. La optimizacién de la edad a la deteccién 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/a.
Los indicadores de calidad que permiten la medicién de este objetivo son:

= |Intervalo de tiempo (expresado en dias de vida del neonato) entre la fecha de nacimiento y
la comunicaciéon del resultado por parte del laboratorio sobre la primera muestra vélida:

positivo, negativo o dudoso (ITR1).

Si el resultado obtenido presenta valores muy alterados con una probabilidad elevada de que
padezca la enfermedad, la obtencidn del primer resultado sobre primera muestra vélida sera:

- Optimo: en el 99% de los casos, la deteccién se realiza hasta la edad de 10 dfas.

- Aceptable: en el 95% de los casos, la deteccidnse realiza hasta la edad de 10 dias.
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= [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 muestravalida (ITRF).

Si el resultado obtenido presenta valores dudosos que requieran una segunda muestra para

confirmacion sera:

- Optimo: enel 99% de los casos, la deteccién se realiza hasta la edad de 20 dias (30 dias para

fibrosis quistica).

- Aceptable: en el 95% de los casos, la deteccion serealiza hastala edad de 20 dias (30 dias

para fibrosis quistica).

Los resultados de los indicadores de etapa para las enfermedades de CCS del PCNEM se presentan en

las tablas4y 5.

Tabla 4. Indicadores de etapa 3 por CCAAen HC, FQy AF en PCNEM 2021.

HC FQ AF

CC AA ITLIR ITR1 ITRF ITLIR ITR1 ITRF ITLIR ITR1 ITRF

p95 p99 p95|p99 p95 p99 p95 p99 p95 p99 p95 p99 ‘ p95‘ p99 p95 p99 p95 p99
ANDALUCIA 2 8 |12 19 |41 62| 7 15|14 21 |37 51 |15 23|24 31 (121 207
ARAGON 4 5 9 13 (10 12 | 4 5 9 13 | NA NA| 4 5 [10 13 | NA NA
PPDO. DE ASTURIAS 3 4 8 9 (12 13| 4 8 10|31 36| 5 6 9 10 [ NA NA
ILLES BALEARS 3 4 7 9 3 4 7 9 | NA NA| 3 4 7 g
CANARIAS 3 4 8 10|25 62| 4 10| 8 16 |43 84| 3 4 8 10 | 60 68
CANTABRIA 3 4 9 19 (14 15| 3 4 8 9 |36 55| 3 4 8 9 [ NA NA
CASTILLA LA MANCHA 3 4 8 10 | 18 19 4 5 9 NA NA 4 4 9 NA NA
CASTILLA Y LEON 3 4 8 9 [28 37| 3 4 8 9 |33 36| 3 4 8 9 |98 98
CATALUNA 1 2 8 12 (29 56| 1 2 8 12 [NA NAJ| 1 2 8 12 [ NA NA
C. VALENCIANA 3 4 8 9 [16 21| 3 4 8 9 |32 52| 3 6 9 12 [ NA NA
EXTREMADURA 2 4 9 12 (56 68 | 2 4 9 13 |45 68| 2 4 9 12 [ NA NA
GALICIA 1 2 |14 26|22 29| 1 2 [14 26 |NA NA| 3 4 |15 27 | NA NA
MADRID 3 4 8 11 3 4 9 14 3 4 9 11
REGION DE MURCIA 5 10| 11 17 |68 133 | 4 6 [ 10 16|38 60 7 8 |12 17 |77 88
C. FORAL NAVARRA 4 8 8 12 |12 15| 4 8 7 12 |29 33 4 8 7 12 [NA NA
PAIS VASCO 3 4 7 8 11 13 3 4 7 8 3 4 7 8 NA NA
LA RIOJA 3 4 10 12|11 11 3 5 10 12 [NA NA 4 5 11 13 | NA NA
CEUTA 1 10|19 43 (42 42| 6 14 |21 46 |11 11| 4 4 |20 46 |83 107
MELILLA 5 10 |31 78 |99 291| 4 6 [31 78 |80 195| 7 8 [31 65 |44 45

Leyenda (indicador en rango): Optimo =~ Aceptable  Fuerade rango
Abreviatura: NA (no aplica, no segundas muestras)
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Tabla5. Indicadores de etapa 3 por CC AA en PKU, MCADD, LCHADD, GA-1enPCNEM 2021
PKU MCADD LCHADD

ITR1 ITR1 ITR1

GA-1

ITR1

CCAA

ITLIR ITRF ITLIR ITRF ITLIR ITRF ITLIR

p95 p99 p95 p99  p95 p99 p95 p99 p95 p99 p95 p99 p95 p99 p95 p99 p95 p99 p95 p99 p95 p99

ANDALUCIA 10 23|18 33| 46 79 |10 23|18 33|46 79 |10 23|18 33|46 79 |10 23|18 33|46 79
ARAGON 5 7 110 14| 25 26 |5 7|10 14| 18 18 |5 7 |10 14|NA NA |5 7|10 14| 19 19
PPDO. DE ASTURIAS 3 6|8 10| N NA|3 6|8 10 3 6|8 10|NA NA|3 6|8 10|50 27
ILLES BALEARS 3 417 9 3 417 9 3 417 9|NAN NAJ3 417 9

CANARIAS 4 68 11| 26 29 |4 6|8 11|26 27| 4 6|8 11|19 204 6|8 11| 25 28
CANTABRIA 3 419 13| 12 12 (3 4|9 13|11 11 (3 4 |9 13| 18 18 3 419 13| NA NA
CASTILLA LA MANCHA [IE] 317 7 14 14 |14 4 (10 10| 23 23 |4 4 7 9 19 21 | 5 5113 13| 22 22
CASTILLA Y LEON 3 418 9 24 3913 418 9127 29|3 4|8 9|27 3|3 4|8 9|26 33
CATALUR A 1 2 |8 12| 27 2711 2|8 12|31 52 |1 2|8 12|36 36 |1 218 12|61 67
C. VALENCIANA 3 418 10| 22 22 |3 4|8 10| 14 14 (3 5|8 10| 13 14 (3 4|8 10| 17 19
EXTREMADURA 2 4 44 7912 4 4 79 | 2 4 4 79 |2 4 4 79
GALICIA 4 515 27| 26 28 |4 5|15 27|26 28| 4 5|15 27| 16 16 [ 4 5|15 27|32 47
MADRID 3 5110 12 3 5]10 12 3 5|10 12 3 5110 12

REGION MURCIA 6 7 |11 16| 80 95 |6 7 |11 16|44 46 | 6 7 |11 16|34 35| 6 7 |11 16|98 145
C. NAVARRA 4 8|8 11 |NA NA |4 8 (8 11113 13 | 4 8 (8 11| 9 9 4 8 (8 11 |NA NA
PAIS VASCO 3 417 8 10 1003 4|7 8 | 15 15 (3 4|7 813 13 (3 4|7 8|14 14
LA RIOJA 5 6 |11 13| 30 31| 5 611 13| 23 23 |5 6 |11 13|NA NA| S 6 111 13| 23 23
CEUTA 17 47134 69| 67 85 |17 47|34 69|67 8 |17 47|34 69|67 85|17 47|34 69| 67 85
MELILLA 6 7 |33 79|114 336 | 6 7 (33 79114 336 | 6 7 (33 79114 336 | 6 7 (33 79 |114 336

Leyenda (indicador en rango): Optimo =~ Aceptable  Fuerade rango

Abreviatura: NA (no aplica, no segundas muestras)

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

* Elcorrectodesarrollo y cumplimiento de los objetivos y requisitos establecidos para las dos |

etapas anteriores (toma de muestra ytransporte).
* Ante unresultadodudoso, realizar en el mismo dia la peticién de la segunda muestra.

* Formacién y cualificacion del personal del laboratorio.

Se incluyd en la evaluacidn de este indicador de calidad, la situacion de las enfermedades del PCNEM de

cartera complementaria del afio 2021 que estdnen fase de tramitaciéna la CCSen el Anexo 2.
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Etapa 4: Remision desde la Unidad de Coordinacion o
desde el laboratorio de cribadoza la Unidad Clinica de

referencia (UCR) de los casos detectados positivos

Para esta etapa se ha identificado como objetivo de calidad garantizar que todos los casos
con resultado positivo o alterado en la prueba de cribado se remitan a la Unidad Clinica
de seguimiento (para confirmacion diagndstica, tratamiento y seguimiento en caso de
confirmarse la enfermedad) en un plazo de tiempo éptimo. El indicador para la medicién

del cumplimento de este objetivo es:

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

laboratorio y lafecha de remision a la UCR (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 obtencidn del resultado por parte del laboratorio.

Todos los casos detectados positivos de todas las enfermedades incluidas en la CCSdel programa de cribado neonatal

se han remitido a las UCR el mismo dia de la obtenciéon del resultado por parte del laboratorio en 11 de las 19 CC AA.

Los datos detallados para este indicador de calidad por CC AA y enfermedad se presentanen la tabla 6.

2 Dependiendodel modeloorganizativode cada programa
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Tabla 6. Indicador deetapa4 por CCAAen HC, FQ, AF, PKU, MCADD, LCHADD, GA-1en 2021

PROGRAMA DE CRIBADO NEONATAL DEL SNS

HC FQ AF PKU MCADD LCHADD GA-1

ITRUS ITRUS ITRUS ITRUS ITRUS ITRUS ITRUS
P100 P100 P100 P100 P100 P100 P100

ANDALUCIA 15 366 41 1 1 0 1
ARAGON 0 0 0 0 0 0 0
PPDO. DE ASTURIAS 1 1 1
ILLES BALEARS 0 0 0 0 0 0 0
CANARIAS 0 0 0 0 0 0 0
CANTABRIA 0 5 0 0 0 0 0
CASTILLA LA MANCHA 0 0 0 0 0 0 0
CASTILLA Y LEON 0 0 0 0 0 0 0
CATALUNA 0 0 0 0 0 0
C. VALENCIANA 0 0 0 0 0 0 0
EXTREMADURA 1 1 1 0 0 0 0
GALICIA 0 0 0 0 0 0 0
MADRID 0 0 0 0 0 0 0
REGION DE MURCIA 1 1 1 0 0 0 0
C. FORAL DE NAVARRA 1 1 0 0 0 2

PAIS VASCO 0 0 0 0 0 0 0
LARIOJA 0 0 0

CEUTA 0 0 9 0 0 0 0
MELILLA 1 0 0 0 0 0 0

Leyenda (indicadoren rango): Optimo = Fuera de rango

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

El mismo dia de la deteccidn, la Unidad de Coordinacion o el laboratorio de cribado
(dependiendo del modelo organizativo de cada programa)comunicara urgentemente por
teléfono y/o por correo electrénico 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.

Se incluyé en la evaluacion de este indicador de calidad, la situacién de las enfermedades del PCNEM

de cartera complementaria del afio 2021 que estanen fase de tramitaciéna CCSen el Anexo 2.
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Casosytasas de deteccion de enfermedades endocrino-metabdlicas a través del PCNEM

En el afio 2021, se han detectado 413 casos confirmados de alguna de las 7 enfermedades incluidas
en la CCSde servicios del PCNEM. Ademas, se han notificado 220 casos de portadores de FQ y 1949

portadores de AF.

Los casos, portadores y tasas de deteccién descritos se recogen en la tabla 7, segun tipo de enfermedad

diagnosticaday CC AA.

En el Anexo 1, se presentanlos resultados de exactitud diagndstica de la prueba diagndstica enel proceso

de cribado para cada una de las enfermedades del PCNEM de la CCSdel SNS.

Los casos y tasas de deteccién de las enfermedades del PCNEM de cartera complementaria del afio 2021

serecogen en el Anexo 2.
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Tabla 7. Casos, portadores ytasas de deteccion de HC, FQ, AF, PKU, MCADD, LCHADD, GA-1en 2021.

HC FQ AF PKU MCADD LCHADD GA-1
Tasa . Tasa y Tasa, Tasa, » » ” ”
CCAA coos | _detesion | coos| SRR oradores | dtecion | caso| "R IRE | B | Connier | TR | oo | 5 | evermedad | 5| ntemednd | 55 | evermedod | 5% | "enermedod
FAS FAC
ANDALUCIA 32 1:2062 16 1:4124 3 1:21992 | 180 1:367 83 1:795 6 1:10997 4 1:16496 0 0 0 0
ARAGON 4 1:2339 0 0 5 1:1871 3 1:3118 70 1:134 25 1:374 0 0 2 1:4677 0 0 1 1:9354
PPDO. DE ASTURIAS 2 1:2427 0 0 1 1:4855 14 1:347 4 1:1213 0 0 1 1:4855 0 0 0 0
ILLES BALEARS 5 1:1882 1 1:9408 1 1:9408 2 1:4704 1 1:9408 | 57 1:165 1 1:9408 0 0 0 0 0 0
CANARIAS 5 1:1936 1 1:9682 25 1:387 2 1:4841 53 1:183 18 1:538 1 1:9682 0 0 0 0 0 0
CANTABRIA 1 1:3265 2 1:1633 0 0 0 0 9 1:363 1 1:3265 1 1:3265 0 0 0 0 0 0
CASTILLA LA MANCHA 21 1:578 7 1:1734 3 1:4045 44 1:276 18 1:674 2 1:6068 2 1:6068 0 0 0 0
CASTILLAY LEON 5 1:2554 4 1:3193 14 1:912 0 0 40 1:319 8 1:1597 5 1:2555 1 1:12773 0 0 1 1:12773
CATALUNA 44 1:1318 6 1:9664 39 1:1487 | 21 1:2761 462 1:126 | 125 1:464 2 1:28992 3 1:19327 0 0 0 0
C. VALENCIANA 25 1:1432 4 1:8949 42 1:852 5 1:7159 79 1:453 0 0 1 1:35796 3 1:11932 0 0 1 1:35796
EXTREMADURA 2 1:3568 1 1:7136 2 1:3568 6 1:1189 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
GALICIA 12 1:1229 4 1:3687 2 1:7373 25 1:590 8 1:1843 0 0 1 1:14746 0 0 0 0
MADRID 30 1:1808 15 1:3617 80 1:678 14 1:3875 331 1:164 74 1:733 3 1:18084 7 1:7750 3 1:18084 3 1:18084
REGION MURCIA 13 1:1071 1 1:13921 6 1: 2320 35 1:398 | 23 1:605 1 1:13921 | 1 1:13921 0 0 0 0
C. FORAL NAVARRA 2 1: 2542 1 1:5084 1 1:5084 30 1:169 8 1: 636 0 0 0 0 0 0 0 0
PAIS VASCO 7 1:2063 4 1:3610 7 1: 2063 2 1:7220 88 1:164 19 1:760 2 1:7220 0 0 1 1:14440 0 0
LA RIOJA 2 1:1115 0 0 5 1:446 1 1:2230 5 1:446 4 1:558 0 0 0 0 0 0 0 0
CEUTA 0 0 0 0 0 0 0 0 2 1:292 2 1:292 0 0 0 0 0 0 0 0
MELILLA 2 1:427 0 0 0 0 3 1:284 1 1:853 0 0 0 0 0 0 0 0
NACIONAL 214 1:1563 | 67 1:4994 220 1:1521 | 72 1:4647 | 1471 1:227 |478 1:700 | 25 1:13383 | 25 1:13383 4 1:83642 6 1:55762

Notas: Las tasas de deteccién se han calculado en base a la poblacidon de RN analizados. Enlos casos de PKU no se incluyen los casos de HPA detectados en el
proceso de cribado de la enfermedad.
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Etapa 5: Diagndstico, tratamiento y seguimiento de los

casos en la UCR

Se identifican tres objetivos de calidad y tres indicadores que permiten la medicion del cumplimento.

Objetivo 5.a. Tiempo de instauracion del tratamiento.

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

manifestado clinicamente la enfermedad. Para este propdsitose emplea el indicador de calidad:

Tiempo deinstauracion del tratamiento, cuyos niveles éptimo y aceptable representan:
- Optimo: 100% de los casos positivos (casos confirmados) estan en tratamiento:

= ParaHC, PKU, MCADD, LCHADD y GA-1 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).
= ParaFQ, antes de 35 dias de vida en RN con dos mutaciones o test de sudor
positivo.
=  ParaAF, antes de 30 dias de vida.
- Aceptable:
=  100% de los casos positivos estan en tratamiento a los 17 dias de vida para
HC, PKU, MCADD, LCHADD y GA-1 (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) estdn en tratamiento para FQ,
antes de 35 dias de vida en RN con dos mutaciones o test de sudor positivo.
= 95%de los casos positivos (casos confirmados) estan entratamiento para AF,

antes de 30 dias de vida.

Los datos sobre este indicador de calidad de etapa 5 se obtuvieron a través de los casos registrados
por las CC AA en esta etapa del PCNEM. Esta informacién aportada supone el 65% del total de casos
confirmados a nivel nacional, y entre el 17% a 76% en funcién de la enfermedad referida (representa
el 17% de los casos enacidemia glutarica tipo 1 al 74% de los casos en hipotiroidismo congénito). Los
datos se presentanen la tabla 8a. En esta muestra, el 59% de los casos fueron mujeres (de los casos

que reportaron género).

38



PROGRAMA DE CRIBADO NEONATAL DEL SNS

Tabla 8a. Indicador de etapa 5 (tiempo de instauracién del tratamiento) en HC, FQ, AF, PKU, MCADD,
LCHADD, GA-1en2021*

Edad deteccion (dias)* Edad inicio tratamiento (dias)*
ENFERMEDAD

70
31 271 17 99 36 34 73 75
4 4 4 4 6 6 6 6
e 12 9 23 42 16 11 38 104
LCHADD 12 12 12 12 12 12 12 12
MCADD 16 15 37 37 15 10 42 42
PKU 12 8 40 40 27 8 230 230

Leyenda (indicador enrango): Optimo = Aceptable ~ Fueraderango
*Datos obtenidosconlainformacion de las CC AA que aportaron datos en cada variable y enfermedad

En el 41,2% de los casos con diagndstico definitivo fue necesario una segunda muestra (los datos del

indicador de etapa 5a en cada grupo se presentanen las tablas 11b-11c)

Tabla 8b. Indicador de etapa 5 (tiempo de instauracion del tratamiento) en casos diagnosticados de HC,
FQ, AF, PKU, MCADD, GA-1enlos que fue necesaria una Unica muestra*

Edad deteccidn (dias) Edad inicio tratamiento (dias)
ENFERMEDAD

AF
FQ

HC

*Datos obtenidos conlainformacidonde las CC AA que aportarondatos encada variable y enfermedad

Tabla 8c. Indicador de etapa 5 (tiempo de instauracion del tratamiento) en casos diagnosticados de HC,
FQ, AF, PKU, MCADD, LCHADD enlos que fue necesaria segunda muestra*

Bkl (s Edad |n|C|o:cratam|ento
ENFERMEDAD (dias)

AF

FQ

HC
LCHADD
MCADD
PKU

*Datos obtenidosconlainformacion de las CC AA que aportaron datosen cada variable y enfermedad
** Existen datos aportados por CCAA donde seincluye edad de deteccidn y no de inicio de tratamiento.
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Este indicador de calidad de etapa 5a en las otras enfermedades del PCNEM de cartera complementaria

del afio 2021 se recogenen el Anexo 2.

En estos casos detectados a través del PCNEM, el 95% de los RN estaban asintomaticos en el momento

del diagnéstico (solo 1 casode LCHADD y 8 casos de HC manifestaron sintomas antes del diagnéstico).

Objetivo 5.b. Diagndstico 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 medicién de este objetivo es:

= El porcentaje de casos condiagndstico definitivo cuyo nivel dptimo y aceptable representan:
- Optimo: 100% de los casos tienen un diagnéstico definitivo.

- Aceptable: 99% de los casos tienen un diagndstico definitivo.

Las CC AA que hanaportado informacién sobre el diagnéstico definitivo se encuentran todas

dentro del rango éptimo.

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 decasos 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 informacidn sobre el seguimiento de los casos confirmados se

encuentran en rango aceptable-éptimo.
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Los requisitos necesarios para el cumplimiento de los objetivos de calidad de esta etapa

son los siguientes:

e Esclave el correctodesarrollo de las etapas anteriores y el cumplimiento de los plazos.
Deben de estar identificadas las unidades clinicas de seguimiento para cada una de las
enfermedades cribadas.

Debe existir una adecuada organizaciény coordinacién de las “unidades” implicadas en elproceso
de cribado durante todas las etapas del mismo. El laboratorio de cribado debe conocer la

confirmacidn del caso, el diagndstico diferencial y la fecha de inicio del tratamiento.
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Etapa 6: Coordinacion y evaluacion del programa desdela

estructura de salud publica

La coordinacién y evaluacidn del programa desde la estructura de salud publica es transversal a

lo largo de todo el programayda cohesién al mismo.
En este caso, se han definen dos objetivos de calidad:

Objetivo 6.a. Coordinacion por la estructura de salud publica de cada CCAA

El indicador de calidad para la medicién del cumplimiento de este objetivo es:

= La Coordinacién por la estructura de salud publica de cada CC AA cuyo nivel

optimo/aceptable es:

El 100% de las CC AA e INGESA planifican y coordinan el PCNEM 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 colaboracién con

el SNS.
Objetivo 6.b. Evaluacién

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

permitird aplicar estrategias de mejora a corto y largo plazo.
El indicador de calidad para la medicién del cumplimiento de este objetivo es:
=  LaEvaluacién encuyo nivel dptimo/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” .

Respecto al cumplimiento de los objetivos de calidad de esta etapa:

19 CC AA han facilitado los datos generales del PCNEM
19 CC AA han facilitado los datos especificos del PCNEM

13 CC AA han facilitado los datos individualizados relacionados con diagnésticoy
seguimientode los casos detectados a través del PCNEM (Andalucia, Asturias,
Canarias, Cantabria, Castilla La Mancha, Castillay Ledn, Catalufia, Ceuta, Extremadura,
Galicia, Comunidad Foral de Navarra, Pais Vascoy Comunitat Valenciana)
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Conclusiones

La evaluacidn del PCNEM del afio 2021 se llevd a cabo acorde a los objetivos de calidad establecidos
mediante los indicadores de calidad consensuados por el Grupo de trabajo de SICN de la Ponencia de

cribado poblacional y validados por la Comisién de Salud Publica del afio 2014.

Los resultados de este informe de evaluacidn seobtuvieron a través de la informacidn disponible en el SICN
aportada por las diferentes CC AA para elafio 2021, a partir de datos agregados paralas etapasla4yde

datos individualizados para la etapa 5.

De forma general, en este informe se observd que la mayoria de los indicadores para las diferentes
etapas del programa durante el aino 2021 se han mantenido en niveles similares respecto al afio previo.
Sin olvidar el contexto de pandemia por SARS-CoV-2 que pudo haber afectado al desarrollo y ejecucion

de este programa de cribado. Los principales resultados delinforme fueron:

» En2021, la participacién en el PCNEM se mantuvo en cifras altas para todoslos/as RN en las diferentes

CCAAcon los datos aportados, con una tasa de participacion nacional del 100%.
» Seregistrd una buena trazabilidad de las muestras en este programa de cribado, siendo del 99,7% total.

» Enel afio 2021, 1 de cada 810 RN fue diagnosticado de una de las siete enfermedades endocrino-
metabdlicas incluidas en la CCS a través de PCNEM. En concreto, este PCNEM ha permitido el
diagndstico precoz de 413 casos confirmados de alguna de las siete enfermedades incluidas en la CCS
de servicios del PCNEM (HC, FQ, AF, PKU, MCADD, LCHADD o GA-1), 220 casos de portadores de FQy
1949 portadores de AF. Segun los datos reportados, el 95% de los RN estaban asintomaticos en el
momento del diagnéstico (sélo 1 casode LCHADD y 8 casos de HC manifestaron sintomas antes del

diagndstico).

> Losindicadores de calidad de la fase de toma de muestra de la etapa 1y de transporte de muestras de
la etapa 2 se encuentran en rangos similares a afios previos a nivel autondmico, con oportunidad de
mejora. En concreto, se sitlan en rango aceptable-éptimo el intervalo de tiempo entre la fecha de
nacimiento y la fecha de toma de muestra en 12 de las 19 CC AA; y en 8 de 19 CC AA el intervalo de

tiempo entre la fecha de la toma de la primera muestra yla fecha de recepcién en el laboratorio.

» Respectoa lacalidad de las muestras, el porcentaje de muestras novalidas supera el rango aceptable

— dptimo como en afios previos (2,5%, siendo el umbral recomendado maximo 2%).

» Enlasetapas 3 de recepcidn, analisis y resultados en el laboratorioy de etapa 4 de remisiéna la UCR,

se observan los indicadores en valores como en anos previos en las CC AA. Registrando que la

43



PROGRAMA DE CRIBADO NEONATAL DELSNS

derivacion de todos los casos detectados positivos en la prueba de cribado para las enfermedades incluidas
en la CCS del programa de cribado neonatal a las UCR el mismo dia de la obtencién del resuttado por parte del
laboratorio, sealcanza en 11 de las 19 CC AA; y observando retrasos enla comunicacién del resultado
final de la prueba diagndstica en los casos donde es necesario solicitar una segunda muestra por
resultado dudoso en la primera muestra valida (en casitodas las enfermedades de la CCSdel PCNEM
en la mayoria de las CC AA).

» Respectoala etapa5, entre el 99-100% de los casos tienen diagndstico definitivo y seguimiento en
las UCR en todas las CC AA. En contraste, el tiempo de instauracién del tratamiento en los casos
confirmados sigue siendo susceptible de mejora (sdlo se inicid tratamiento antes del intervalo
recomendado en el 100% de los casos en 2 de las 7 enfermedades de CCS, LCHADD y GA-1). La edad
de inicio de tratamiento de la mayoria de los casos confirmados supera los valores de referencia
establecidos, y este afo la muestra analizada en esta etapa representd el 65% del total de casos
registrados de enfermedades de CCSidentificadas a través del PCNEM.

» La estructura de salud publica sigue coordinando este programa de cribado en las CC AA. Los datos
generales y especificos del PCNEM fueron proporcionados por todas las CC AA. La informacién
individualizada relacionada con el diagndsticoy seguimiento de los casos detectados de la etapa 5
fue aportada por 13 de 19 CC AA (Andalucia, Asturias, Canarias, Cantabria, Castilla La Mancha,
Castilla y Ledn, Cataluiia, Ceuta, Extremadura, Galicia, Comunidad Foral de Navarra, Pais Vascoy

Comunitat Valenciana).

En resumen, el PCNEM es un programa de cribado con una buena cobertura poblacional que demuestra
beneficios en resultados de salud. Los datos de este informe validan una gestién y control adecuado de
las muestras extraidas enlos laboratorios de cribado neonatal de este programa en Espafia. Actualmente,
se sigue trabajando en la mejora de la calidad del programa, existiendo la necesidad de optimizar algunos
objetivos de calidad en las diferentes etapas del programa. El reto de agilizar el envio y trasportesde las
muestras en el proceso de cribado es complejo, en especial en territorios con mayor dispersion
geografica, nimerode nacimientos y muestras a procesar en los laboratorios de cribado neonatal; pero
en Ultimos dos afios se han puestoen marcha estrategias de intervencién para reducir estos tiempos en
algunas CC AA (estasfasesrepercuten enlas etapas posteriores de diagndstico e inicio de tratamiento en
los casos confirmados). También es resenable, la peculiaridad de este programa de cribado en las
ciudades de Ceuta y Melilla, que precisade envio de sus muestras a los laboratorios de referencia de otras
CC AA, lo que genera aumento de los tiempos con peores resultados de sus indicadores en estos Ultimos
afos.

La intervencion necesaria de todas las CC AA, profesionales sanitarios y no sanitarios y los/as RN y sus

familias que participan en este PCNEM posibilita la evaluaciénintegral de este programa de cribado.
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Anexo 1. Parametros en proceso de cribado:
HC, FQ, AF, PKU, MCADD, LCHADD, GA-1 por CC AAen 2021

Leyenda en tablas:

GA-1: Acidemia glutdricatipo 1

HC: Hipotiroidismo congénito

FQ: Fibrosis quistica

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

N_DERIVADOS: Numero de casos enviados a las unidades clinicas de seguimiento para

confirmar eldiagndstico.
NFP1: Numero de falsos positivos sobre primera muestra.

NFP2: Numero de falsos positivos del proceso de confirmacion diagndstica (aguellos resultados

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

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

confirma el diagnéstico).

PFP1: Porcentaje de falsos positivos sobre primera muestra

PFP2: Porcentaje de falsos positivos del proceso de confirmacion diagndstica
PFP: Porcentaje defalsos positivos totales

PKU: Fenilcetonuria

T_DERIVADOS: Porcentajede casos detectados (positivos) en el proceso de cribado derivados a

lasunidades clinicasde seguimiento.

VPP: Valor predictivo positivo
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Tabla. Parametros en proceso de cribado etapa 3. HC.

CCAA NFP1 N_DERIVADOS NVP NFP2 NFPtotal PFP1 PFP2 PFP total T_DERIVADOS VPP
ANDALUCIA 304 49 32 10 314 0,46 0,02 0,48 0,07 9,25
ARAGON 89 7 4 3 92 0,95 0,03 0,98 0,07 4,17
PPDO. DEASTURIAS 8 2 2 0 8 0,16 0 0,16 0,04 20
ILLES BALEARS 68 7 5 2 70 0,72 0,02 0,74 0,18 6,67
CANARIAS 83 6 5 1 84 0,86 0,01 0,87 0,06 5,62
CANTABRIA 23 2 1 1 24 0,7 0,03 0,74 0,06 4
CASTILLA LAMANCHA BPi¥ 39 21 18 230 1,75 0,15 1,9 0,32 8,37
CASTILLAYLEON 166 5 5 0 166 1,27 0 1,27 0,04 2,99
CATALUNA 227 45 44 1 228 0,39 0 0,39 0,08 16,18
C. VALENCIANA 304 32 25 6 310 0,85 0,02 0,87 0,09 7,46
EXTREMADURA 52 4 2 1 53 0,73 0,01 0,74 0,06 3,64
GALICIA 92 12 12 2 94 0,62 0,01 0,64 0,08 11,32
MADRID 529 33 30 3 532 0,97 0,01 0,98 0,06 5,33
REGION DE MURCIA 356 14 13 1 357 2,56 0,01 2,56 0,1 3,51
C. FORAL DE NAVARRA mw¥} 11 2 9 81 1,42 0,18 1,59 0,22 2,41
PAIS VASCO 43 22 7 15 58 03 01 0,4 0,15 10,77
LA RIOJA 2 3 2 1 0,09 0,04 0,13 0,13 40
CEUTA 4 0 0 0 4 0,68 0 0,68 0 0
MELILLA 6 2 2 0 0,7 0 0,7 0,23 25
Tabla. Parametros en proceso de cribado etapa 3. FQ
CCAA NFP1  N_DERIVADOS NVP  NFP2 NFP PFP1  PFP2 PFP  T_DERIVADOS VPP
ANDALUCIA 268 89 16 64 314 0,41 0,1 0,48 0,13 4,6
ARAGON 0 227 0 227 227 0 2,43 2,43 2,43 0
PPDO. DE ASTURIAS 54 13 1,11 0,27
ILLES BALEARS 139 2 1 8 147 1,48 0,09 1,56 0,02 0,68
CANARIAS 146 51 1 50 196 1,51 0,52 2,02 0,53 0,51
CANTABRIA 33 7 2 5 38 1,01 0,15 1,16 0,21 5
CASTILLA LA MANCHA 0 22 7 15 15 0 0,12 0,12 0,18 31,82
CASTILLA Y LEON 34 47 4 43 80 0,29 0,34 0,63 0,37 4,76
CATALUNA 109 6 103 103 0,18 0,18 0,19 5,5
C. VALENCIANA 83 79 4 59 142 0,23 0,16 0,4 0,22 2,74
EXTREMADURA 71 24 1 23 94 0,99 0,32 1,32 0,34 1,05
GALICIA 0 4 4 0 0 0 0 0 0,03 100
MADRID 1114 159 15 144 1258 2,05 0,27 2,32 0,29 1,18
REGION DE MURCIA 453 59 1 58 511 3,25 0,42 3,67 0,42 0,2
C. FORAL DE NAVARRA [EECIN 9 1 8 98 1,77 0,16 1,93 0,18 1,01
PAIS VASCO 4 4 0 0 0,03 100
LA RIOJA 36 0 36 36 1,61 1,61 1,61 0
CEUTA 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
MELILLA 14 0 0 0 14 1,64 0 1,64 0 0
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Tabla. Parametros en proceso de cribado etapa 3. AF

CCAA NFP1 N_DERIVADOS NVP  NFP2  NFP  PFP1  PFP2 PFP  T_DERIVADOS VPP
ANDALUCIA 592 292 3 0 592 0,9 0 0,9 0,44 1,5
ARAGON 0 108 3 0 0 0 0 0 1,15 100
PPDO. DE ASTURIAS 0 19 1 0 0 0 0,39 100
ILLES BALEARS 1 59 2 0 1 0,01 0 0,01 0,63 66,67
CANARIAS 0 89 2 1 1 0 0,01 0,01 0,92 66,67
CANTABRIA 0 10 10 0 0 0 0 0,31 100
CASTILLA LA MANCHA 0 3 0 0 0 0 0 0,02 100
CASTILLA Y LEON 2 0 0 0 2 0,02 0 0,02 0 0
CATALUNA 0 22 21 1 1 0 0 0 0,04 95,45
C. VALENCIANA 0 88 5 2 2 0 0,01 0,01 0,25 71,43
EXTREMADURA 0 6 6 0 0 0 0 0 0,08 100
GALICIA 0 41 2 39 39 0 0,26 0,26 0,28 4,88
MADRID 0 14 14 0 0 0 0 0 0,03 100
REGION DE MURCIA 0 6 6 0 0 0 0 0 0,04 100
C. FORAL DE NAVARRA 0 1 1 0 0 0 0 0 0,02 100
PAI(S VASCO 0 2 2 0 0 0 0 0 0,01 100
LA RIOJA 10 1 0 0 0 0 0,45 100
CEUTA 12 4 0 0 12 2,05 0 2,05 0,68 0
MELILLA 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0

Tabla. Parametros en proceso de cribado etapa 3. PKU

NFP1 | N_DERIVADOS  NVP NFP2 NFP PFP1 PFP2 PFP T_DERIVADOS VPP

1341 7 0,01 66,67
ARAGON 16 0 0 0 16 0,17 0 0,17 0 0
PPDO. DE ASTURIAS 0 0 0 0
ILLES BALEARS 5 1 1 0 0,05 0 0,05 0,01 16,67
CANARIAS 33 3 1 2 35 0,34 0,02 0,36 0,03 2,78
CANTABRIA 0 1 1 0 0 0 0 0 0,03 100
CASTILLA LA MANCHA 1 3 2 1 0,01 0,01 0,02 0,02 50
CASTILLA Y LEON 57 8 5 3 60 0,45 0,02 0,47 0,06 7,69
CATALUNA 14 10 10 0 14 0,02 0 0,02 0,02 41,67
C. VALENCIANA 13 3 1 0 13 0,04 0 0,04 0,01 7,14
EXTREMADURA 245 0 0 245 3,43 0 3,43 0 0
GALICIA 18 0 0 0 18 0,12 0 0,12 0 0
MADRID 43 11 3 8 51 0,08 0,01 0,09 0,02 5,56
REGION DE MURCIA 77 4 1 3 80 0,55 0,02 0,57 0,03 1,23
C. FORAL DE NAVARRA 0 0 0 0 0 0 0 0 0
PAIS VASCO 0 3 2 1 1 0 0,01 0,01 0,02 66,67
LA RIOJA 3 0 0 0 3 0,13 0 0,13 0 0
CEUTA 11 0 0 0 11 1,88 0 1,88 0 0
MELILLA 13 0 0 0 13 1,52 0 1,52 0 0
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Tabla. Parametros en proceso de cribado etapa 3. MCADD

CCAA NFP1 N_DERIVADOS NVP  NFP2 NFP  PFP1  PFP2 PFP  T_DERIVADOS VPP
ANDALUCIA 5 4 1 0 0,01 80
ARAGON 6 3 2 1 7 0,06 0,01 0,07 0,03 22,22
PPDO. DE ASTURIAS 2 1 1 0 2 0,04 0 0,04 0,02 33,33
ILLES BALEARS 10 0 0 0 10 0,11 0 0,11 0 0
CANARIAS 18 1 0 1 19 0,19 0,01 0,2 0,01 0
CANTABRIA 1 0 0 0 1 0,03 0 0,03 0 0
CASTILLA LA MANCHA 1 5 2 3 4 0,01 0,02 0,03 0,04 33,33
CASTILLA Y LEON 36 2 1 1 37 0,28 0,01 0,29 0,02 2,63
CATALUNA 27 6 3 3 30 0,05 0,01 0,05 0,01 9,09
C. VALENCIANA 4 4 3 0 4 0,01 0 0,01 0,01 42,86
EXTREMADURA 245 0 0 0 245 3,43 0 3,43 0 0
GALICIA 14 1 1 0 14 0,09 0 0,09 0,01 6,67
MADRID 223 10 7 3 226 0,41 0,01 0,41 0,02 3
REGION DE MURCIA 8 1 1 0 8 0,06 0 0,06 0,01 11,11
C. FORAL DE NAVARRA 0 2 0 2 2 0 0,04 0,04 0,04 0
PAIS VASCO 5 1 0 1 6 0,03 0,01 0,04 0,01 0
LA RIOJA 11 0 0 0 11 0,49 0 0,49 0 0
CEUTA 11 0 0 0 11 1,88 0 1,88 0 0
MELILLA 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
Tabla. Parametros en proceso de cribado etapa 3. LCHADD
CC AA NFP1 N_DERIVADOS NVP  NFP2 NFP  PFP1  PFP2 PFP T DERIVADOS VPP
ANDALUCIA 0 0 0 0 0 0
ARAGON 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
PPDO. DE ASTURIAS 0 0 0 0 0 0 0 0
ILLES BALEARS 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
CANARIAS 6 0 0 0 6 0,06 0 0,06 0 0
CANTABRIA 2 0 0 0 2 0,06 0 0,06 0 0
CASTILLA LA MANCHA 5 0 0 0 5 0,04 0 0,04 0 0
CASTILLA Y LEON 55 0 0 0 55 0,44 0 0,44 0 0
CATALUNA 7 0 7 0,01 0,01 0
C.VALENCIANA 22 0 0 0 22 0,06 0 0,06 0 0
EXTREMADURA 245 0 0 0 245 3,43 0 3,43 0
GALICIA 1 0 0 0 1 0,01 0 0,01 0
MADRID 402 5 3 2 404 0,73 0 0,73 0,01 7,3
REGION DE MURCIA 7 0 0 0 7 0,05 0 0,05 0 0
C. FORAL DE NAVARRA 0 1 0 1 1 0 0,02 0,02 0,02 0
PAIS VASCO 2 1 1 0 2 0,01 0 0,01 0,01 33,33
LA RIOJA 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
CEUTA 11 0 0 0 11 1,88 0 1,88 0 0
MELILLA 1 0 0 0 1 0,12 0 0,12 0 0
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Tabla. Parametros en proceso de cribado etapa 3. GA-1

CCAA

ANDALUCIA

ARAGON
PPDO. DE ASTURIAS
ILLES BALEARS
CANARIAS
CANTABRIA

CASTILLA LA MANCHA
CASTILLA Y LEON
CATALUNA

C. VALENCIANA
EXTREMADURA
GALICIA

MADRID

REGION DE MURCIA
C. FORAL DE NAVARRA
PAIS VASCO

LA RIOJA

CEUTA

MELILLA

NFP1

23

51
117
245

99
153

N_DERIVADOS

O O ©O 0o © O D O O M P N P O M ON R P

NVP

©O 0O © O O O WO O Rr OFr OO O O O r O

NFP2

o

©O o © 0o © o OO W RFrR LB LB O MO

NFP

120
245
99
154
31

PFP1

0,03
0,87
0,03
0,39

0,02
0,17
0,09
0,33
3,43
0,67
0,28
0,22

0,01
0,09
1,88
0,12

PFP2

0,04

0,01
0,01

0,01

O 0o © o © o o o

PFP

0,03
0,87
0,03
0,43

0,02
0,18
0,09
0,34
3,43
0,67
0,28
0,22

0,01
0,09
1,88
0,12

T_DERIVADOS

0,01
0,04

0,04

0,01
0,02

0,01

0,01

o O o o ©

R O O O O O

= o >
O O O ® O
— w I

o o © o © o
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Anexo 2. Carteracomplementaria

Leyendaen tablas:

ALFA-TAL:Alfa talasemia

BETA-TAL: Beta talasemia

BTD: Déficit de biotinidasa

CIST: Cistinuria

CIT: Citrulinemia tipo Iy Il

CPTDI: Déficit de carnitin palmitoil transferasatipo |
CPTDII: Déficit de carnitin palmitoil transferasa tipo Il
CUD/CTD: Deficiencia primaria de carnitina

GALT: Galactosemia por deficiencia de galactosa-1-fosfato uridiltransferasa
HbC: Hemoglobinopatia C

HbD: Hemoglobinopatia D

HCY: Homocistinuria

HPA: Hiperfenilalaninemias benigna

HSC: Hiperplasia suprarrenal congénita

IBD: Deficiencia de isobutiril-CoA-deshidrogenasa

IVA: Acidemiaisovalérica

MADD: Deficiencia multiple de acil-CoA deshidrogenasa
MCC: Deficiencia de 3-metilcrotonil-CoA carboxilasa
MMA: Acidemia metilmaldnica

MSUD: Enfermedad dela orinaconolor ajarabede arce
PA: Acidemia propidnica

SCADD: Déficit de acil-CoA deshidrogenasa de cadena corta
SCID: Inmunodeficiencia combinada grave

TD: Tasa de deteccidn

TYR-1: Tirosinemia tipo I/1

VLCADD: Déficit de acil-CoA deshidrogenasa de cadena muy larga
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Tabla 1. Indicadores de etapa 3 por CC AA en MSUD, HSC, HCY, BTD y TYR-l en PCNEM 2021.

PROGRAMADE CRIBADO NEONATAL DEL SNS

ITRF

PPDO. DE ASTURIAS

| ILLES BALEARS

| CANARIAS

| CANTABRIA

| CASTILLA LA MANCHA

MELILLA

Leyenda (indicador enrango): Optimo
Nota: Para el indicador ITRFse tomd como referencia de rango éptimo y aceptable la deteccidn hasta 20 dias de vida para estas enfermedades.

9

13 12 13

ITLIR

5) 7

10

14

21

21

3 4 8 11 29 33
5 5 11 11 3 3 8 8 19 19|66 7 13 14 NA NA 1 11 29 29
3 4 8 9 3 43|13 4 8 9 40 0|3 4 8 9 43 4|3 4 8 9 33 37
1 2 8 12 15 15 1 2 8 12 26 32 8 12 28 29
3 4 8 10 15 18
2 4 44 79
4 5 15 27 23 24 4 5 15 27 2 2|4 6 16 28 41 58
3 5 10 12 3 4 8 1 10 12
6 7 11 16 8 95 6 7 11 16 98 145] 7 9 13 18 82 143
4 8 8 11 NA NA 4 8 8 11 NA NA|3 10 7 12 9 9
3 4 7 8 11 11 3 4 7 8 16 16|3 4 7 8 15 19
5 6 11 13 25 25| 3 5 10 12 8 8 |5 6 11 13 NA NA
7 9 36 8 157 310
Aceptable Fueraderango Abreviatura: NA (noaplica, no segundas muestras).
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Tabla 2. Indicador de etapa4 en MSUD, HSC, HCY, BTD y TYR-I por CC AA en 2021.

MSUD HSC HCY ‘ BTD ‘ TYR-I

ITRUS  ITRUS  ITRUS | ITRUS | ITRUS
P100  P100  P100 P100 P100
ANDALUCIA ‘
ARAGON
PPDO. DE ASTURIAS
ILLES BALEARS
CANARIAS

CANTABRIA
CASTILLA LAMANCHA

CASTILLA Y LEON ‘
CATALUNA ‘

C. VALENCIANA

EXTREMADURA

MADRID

REGION DE MURCIA

C. FORAL DE NAVARRA

PAIS VASCO ‘
LA RIOJA ‘

CEUTA

MELILLA ‘
Leyenda (indicador enrango): Optimo = Fueraderango

* Caso de homocistinuria por remetilacion.

|
GALICIA ‘

52



Tabla 3. Casos ytasas de deteccién de MSUD, HSC, HCY, BTD yTYR-l en 2021

PROGRAMA DE CRIBADO NEONATAL DEL SNS

Tasa deteccion

Tasa deteccion

Tasa deteccion

Tasa deteccion

Tasa deteccion

ANDALUCIA

ASTURIAS

CANTABRIA
CASTILLA LA MANCHA
CASTILLA Y LEON
CATALUNA
C. VALENCIANA
EXTREMADURA
MADRID
MURCIA
NAVARRA

PAIS VASCO

LARIOJA

MELILLA

NACIONAL

enfermedad enfermedad enfermedad enfermedad enfermedad)
1:32991 0
1 1:9354 1:4677 0 0
1 1:9682
0 0 1:4045 0 0 0
0 0 1:6386 0 0 7 1:1825
0 0 1* 1:57980 0
3 1:11932
0 0
0 0 0 0 0 0
1 1:54251 1:27126
0 0 0 0 1 1:13921
0 0 0 0 1 1:5084
0 0 0 0 1 1:14440
0 0 0 0 0
1 1:853
2 1:135064 1:10094 3 1:69580 15 1:7153 0

*Caso de homocistinuria por remetilacion.
Nota: Las tasas de deteccidon se han calculado en base a la poblacién de RN analizados en cada

enfermedad.
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Tabla 4. Casos ytasas de deteccidn de enfermedades endocrino-metabdlicas del PCNEM de la CSCC en 2021

A PTD PTD D
Casos D Casos D Casos D Casos TD Casos D Casos D
ANDA A 2 1:32989 1 1:65982 0 0 2 1:32989
ARAGO
PPDO. DE A A
A A-LA MA A 3 1:4045
A A o
ATA A 0 0 0 0 1 1:57980 0 0
ADURA
A A 7 1:2107 0 0 1 1:14746 0 0 0 0 1 1:14746
ADRID 1 1:54251
ON D A 10 1:1392 1 1:13921
A A 0
A RIOJA
ACIONA 17 1: 1686 3 1: 76312 2 1:69352 1 1: 138703 6 1:35234 1 1:14746
HPA IBD IVA MADD MCC MMA PA
Casos TD Casos TD Casos D Casos TD Casos TD Casos TD Casos D
ANDALUCIA 3 1:21992 1 1:65977 1 1:65977 0 0 3 1:21992 0 0 0 0
ARAGON 0 0
PPDO. DE ASTURIAS
ILLES BALEARS
CANARIAS
CANTABRIA
CASTILLA LA MANCHA 0 0 0 0 0 0
CASTILLA Y LEON 0 0
CATALUNA 8 1:7248 2 1:28990 0 0 0 0 1 1:57984 2 1:28990 2 1:28990
C. VALENCIANA
EXTREMADURA
GALICIA 6 1:2458 0 0 1 1:14746 1 1:14746 0 0
MADRID 2 1:27125 1 1:54251 0 0
REGION DE MURCIA 4 1:3480 0 0 0 0 2 1:6960 0 0 0 0
C. NAVARRA
PAIS VASCO 0 0
LA RIOJA 0 0
CEUTA
MELILLA
NACIONAL 23 1: 13469 3 1: 34470 1 1: 211021 1 1: 138703 6 1: 22980 4 1: 54753 2 1: 106405
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SCADD SCID VLCADD

CCAA

Casos TD Casos TD Casos TD
ANDALUCIA 2 1: 32989 1 1:65982
ARAGON 0 0

PPDO. DE ASTURIAS

ILLES BALEARS

CANARIAS

CANTABRIA

CASTILLA-LA MANCHA 0 0
CASTILLA Y LEON

CATALUNA 1 1:57980 1 1:57984 2 1:28990
C. VALENCIANA

EXTREMADURA

GALICIA

MADRID

REGION DE MURCIA 1 1:13921

C. FORAL DE NAVARRA

PAIS VASCO

LA RIOJA

CEUTA

MELILLA

NACIONAL 4 1: 36890 1 1: 57984 3 1: 45364

Nota: Las tasas se han calculado con las poblaciones de las CC AA que tienen laenfermedad en su carteracomplementariay han
aportado datos en estafase de seguimiento. Abreviaturas (ver leyenda Anexo 2).

Otras enfermedades detectadas en el procesodel programa de cribadoneonatal enlas CC AA:

7 casos de alfa-talasemia, 3 casos de beta-talasemia, 4 casos de esferocitosis, 2 casos de hemoglobinopatia HbC, 1 caso
de hemoglobinopatia HbD, 5 casos de hipertirotropinemia, 3 casos de quilotérax, 1 caso de sindrome Di George, 1 caso
de IDCT, 1 caso de ataxia telangiectasia, 1 caso de inmunodeficiencia gen AIRE, 1 caso de aciduria formiminoglutamica,
64 casos de déficit de vitamina B12.
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Tabla 5. Indicador de etapa 5 (tiempo de instauracion del tratamiento) en enfermedadesde
PCNEM en 2021

Edad deteccion (dias)* Edad inicio tratamiento (dias)”
ENFERMEDAD
Media P50 P95 P100 Media P50 P95 P100
AF 18 8 69 190 70 60 194 248
ALFA-TALASEMIA 88 103 128 128 73 73 73 73
BETA-TALASEMIA 152 152 152 152
BTD 18 16 29 29 19 20 29 29
CIST 12 13 17 17 600 426 1178 1178
CIT 33 33 50 50
CPTDI 53 53 71 71
CPTDII 8 8 8 8 9 9 9 9
CTD 42 42 56 56
Esferocitosis IR 144 251 251
FQ 32 28 77 99 36 34 73 75
GAl 4 4 4 4 6 6 6 6
GALT 36 36 36 36 36 36 36 36
HbC 8 8 8 8 75 75 95 95
HbD 10 10 10 10 52 52 52 52
‘HC v 9 23 42 16 11 38 104
HCY* 56 39 118 118 11 11 11 11
‘HPA v 10 29 29 17 17 25 25
HSC 12 12 21 21 12 12 21 21
IBD 28 30 43 43 15 15 20 20
IDCT 29 29 29 29 30 30 30 30
IVA 28 28 28 28
LCHADD 12 12 12 12 12 12 12 12
MADD 9 9 9 9 20 20 20 20
MCADD 16 15 37 37 15 10 42 42
MCC 38 42 63 63 8 8 8 8
‘MMA EEE 8 24 24 14 9 25 25
PA 10 10 13 13 8 8 8 8
PKU 12 8 40 40 27 8 230 230
Quilotérax 25 26 31 31
Sd di George 6 6 6 6 7 7 7 7
SCADD 42 47 56 56 25 25 25 25
'sco 8 8 8 8
Deficit de vitaminaB12 57 53 80 80
VLCADD 12 8 24 24 7 7 9 9

Abreviaturas: lista de enfermedades (pagina 12-13y 50 del documento).

*Incluye 1 casode homocistinuria por remetilacion.
ADatos obtenidos conlainformaciénde las CC AAque aportaron datos encada variable y enfermedad
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Anexo 3. Glosario de términos

Caso positivo o caso confirmado: RN que tras el proceso de cribado y posterior proceso de confirmacion

ha sido diagnosticado de la patologiay harecibido el tratamiento e intervencidn sanitaria indicada.
Caso detectado positivo: casos conresultado alterado enla prueba de cribado (laboratorio de cribado).

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

evaluaciénperiddicas con el objetivo de mejorar o alcanzar resultados en susalud.

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 autosémica recesiva. La falta de un diagnésticoy tratamiento precoz puede
comprometer, gravemente, la vida y/o el desarrollo intelectual de las personas afectadas debido a la

importante presencia de sintomas neurolédgicos en muchas ocasiones.

Falso positivo: recién nacido con prueba de cribado alterada/positiva en el que tras las pruebas

adicionales (nuevamuestra de cribado o pruebas diagnésticas), nose 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 segunda 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 casoa 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
impregnacioén, con codgulos, estratificada, etc. Toda muestra no valida requiere una nueva toma de

muestra.
Muestra valida: Muestraadecuada parael cribado neonatal, qgue cumple conlos 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
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seguimiento y procedimientos de pruebas diagndsticas. Incluye las pruebas realizadas sobre la
primera muestra (prueba de cribado) y las que se puedan realizar sobre una nueva muestra solicitada por
un resultadodudoso, antes de iniciar acciones de seguimiento o procedimiento de confirmacién

diagnostica.

Programade cribado: La Ley33/2011, de 4 de octubre, General de Salud Publica lo define como aquellas
actividades orientadas a la deteccién precoz de la enfermedad, su diagndsticoy tratamientotemprano,
quese ofrecen activamente al conjunto de la poblacidn susceptible de padecer la enfermedad, aunque

no tengasintomas ni haya demandado ayuda médica.

Programa de cribado neonatal (de enfermedades endocrino-metabdlicas): Conjunto de actuaciones de
salud publica orientadas a la deteccion precoz, diagndsticoy tratamientotempranode los RN afectados
de aquellas enfermedades congénitas que cumplen los criterios establecidos para formar parte deun
programa de cribado. La intervencién sanitariaadecuada, 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 serealiza el diagndstico confirmatorio y seguimientode 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 seincluye las segundas muestras solicitadas por “muestra novalida”) o antes

de ponerse en contactocon los padres o tutores por posible patologia).

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

detectados por el centrode 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 valido.

Unidad Clinica de referencia o seguimiento: Servicio o Unidad asistencial donde se realiza el diagndstico

confirmatorio, tratamientoyseguimientodelos casos deuna patologia detectada enelproceso de cribado

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
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diagndstico (en el total de muestras analizadas).
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Anexo 4. Documentosrelacionados

A continuacion, se relacionan una serie de documentos que completan la informacidn incluida en este

informe técnico anual:

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

= Sistema de informacion 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. Afio 2016.

=  Programa de cribado neonatal del Sistema Nacional de Salud. Informe de evaluacion. Afio 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 evaluacidn. Afio 20189.

= Programa de cribado neonatal del Sistema Nacional de Salud. Informe de evaluacion. Afio 2020.

Se pueden consultar en:

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