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Resumen

Antecedentes/Objetivos: El programa de deteccién precoz de enfermedades
congénitas metabdlicas en prueba del talon (PDPMC), con caracter poblacional
organizado, se inicié en mayo de 2016 en Navarra incluyendo las 7 enfermedades
establecidas en la cartera comun de servicio del Sistema Nacional de Salud. En la
actualidad, con la incorporacién creciente de enfermedades a cribar, 12 corresponden
a las implantadas en cartera comun, 9 se encuentran en tramitacion normativay 14 a
las incorporadas por la Ley Foral 10/2021 del 18 de junio. Con todo esto, se expone el
reto desde los programas de deteccidén precoz para el diagndstico y posterior gestién
de estas enfermedades. El objetivo fue evaluar los resultados y rendimiento del
PDPMC en Navarra durante los ultimos 10 afos.

Métodos: Estudio descriptivo de los neonatos incluidos en el cribado de enfermedades
congénitas metabdlicas en prueba del talén de Navarra, desde el 15/05/2016 hasta el
31/01/2026. Se evalué el % de positividad a algin marcador incluido en el cribado, %
neonatos derivados a unidad de confirmacion diagndstica, tasa de deteccién de
enfermedad y estado de portador.

Resultados: Durante el tiempo estudiado se cribé a un total de 50.408 recién nacidos
observandose un 4,9% de positividad a algun marcador. Asimismo, un 3% del total fue
derivado a unidad clinica pediatrica de referencia. De los neonatos derivados, 52
(3,5%) fueron afectos de enfermedad, 405 (26,9%) resultaron portadores (400 con
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rasgo falciforme y 5 de fibrosis quistica), 1.020 (67,8%) resultaron falsos positivos, en
22 (1,5%) no se llegd a completar diagndstico y 5 (0,3%) estan en estudio
actualmente. Las enfermedades detectadas fueron: hipotiroidismo congénito (n = 23),
enfermedad de células falciformes (n = 12), fibrosis quistica (n = 4), déficit de
biotinidasa (n = 3), fenilcetonuria (n = 2), deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de
cadena media (n = 2), acidemia propiénica (n = 1), atrofia muscular espinal (n = 1),
hiperfenilalaninemia (n = 1), deficiencia de 3-metilcrotonil-CoA carboxilasa (n = 1),
deficiencia de isobutiril-CoA-deshidrogenasa (n = 1) y deficiencia de acil CoA
deshidrogenasa de cadena muy larga (n = 1).

Conclusiones/Recomendaciones: Los casos afectos detectados por el programa de
Navarra son concordantes con los datos de prevalencia descritos en la literatura de
dichas enfermedades. Dado el elevado porcentaje de falsos positivos detectados, es
importante hacer el maximo esfuerzo en optimizar la organizacién, gestién y
evaluacién de este programa de deteccién precoz con el fin de minimizar los efectos
adversos del mismo.
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