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Sxamenes
3 detectar
ermedades
[&s, tambien
) 'screenings”
ales, son muy
portantes para
proteger la salud
del nino desde los
‘primeros dias de vida.

Veamos en
gue consisten
y 6OMO se llevan
a cabo.
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urante el embara-

70, todas las muje-

res se preguntan

angustiosamente si
su hijo nacera sano, Pre-
gunta que vuelven a plan-
tearse justo después del na-
cimiento. En este momen-
1o, el neonatologo se ocu-
pa de comprobar que todo
va como es debido, some-
tiendo al nino a los contro-
les rutinarios. Sin embargo,
durante los dias sucesivos,
también pueden realizarse
otro tipo de examenes, Se
trata de los llamados test de
“screening”, controles que

whmmm

Justo después del
nacimiento, el
a una atenta explorac

del neonatélogo, pars comprobaf' '

su estado de salud

se efectiian a los recién na-
cidos para descartar las
anomalias genéticas mas
conocidas. Estos examenes
permiten descubrir, por lo
tanto, la existencia de en-

iPOR QUE SOLO ALGUNAS?

Gracias a la tecnologia moderna, actualmente, se pueden
diagnosticar centenares de enfermedades congénitas

en el momento de nacer. ¢ Por qué, entonces, el “screening” se
limita solamente a unas cuantas? La respuesta la encontramos
en las reglas basicas que deben respetar los eximenes masivos
mwummm

thﬂhMmMumm
(comprendida entre 1 de cada 20.000y 1 de cada 60.000 recién
nacidos, segun los paises), se considera de poca utilidad efectuar
centenares de miles de test para descubrir tan pocos casos.

Por el contrario, es mas conveniente someter a un examen
exhaustivo a los hermanos de los pocos nifios afectados

6l “screening” no es it i, or el contrario, evidencia muchos

= “falsos positivos”, lo cual significa que es poco especifico,
L. no cumple con su funcidn, pues somete a los familiares a un
P - o notable estrés psicologico, para después poner de manifiesto,

iy

nh“ﬁhmummmm

fermedades poco frecuen-
tes que,
forma precoz, podrian cau-

de no tratarse de

sar danos irreversibles al
pequeno. Ademas, en to-
dos los centros de materni-
dad, se efectian las manio-
bras de Ortolani v Barlow,
para descubrir la posible
existencia de ladisplasia de
cadera (un defecto de la ar-
ticulacion que estd en el
la luxacion),
que, a menudo, suele com-

origen de

pletarse con un examen
ccogrifico de las caderas.
Por altimo, en los centros
mas avanzados, también se
realizan controles de la au-
dicion. A estos test s¢ ana-
den los programas de in-
que
examenes para descubrin
la presencia de diabetes v

vestigacion, preven

de otras enfermedades ra-
ras, o bien para estudiar la
concomitancia de los fac-
tores que causan ¢l sindro-
me de la Hlamada “muerte

suthita del lactante™,

Una extraccion
rapida y sencilla

B Poco antes de recibir el
alta, casi sifempre durante
el tercer dia de vida del ni

10, las enfermeras de la ch

mica o del hospital efectuan
una IJI'!FH"!IJ exiracomm Fll'
sangre pinchando el talon
del recien nacido. La mues-
tra, recogida en un papel
de filtro especial, se man-
daacentros especializados,
donde se diluye y analiza,
con ¢l fin de detectar la
existencia de posibles en-
fermedades metabolicas.
Si todo es normal, ¢l resul-
tado se comunica a los pa-
dres. Si, por el contrario,
se descubre alguna anoma-
lia (cosa que, por fortuna,
solo sucede en casos muy
raros), el examen debera
repetirse de una manera
mas exhaustiva.

B/ De todos modos, convie
ne saber gue |mni|- produ
cirse un “falso positive™, es
\'ll «ir, IIHI' ©“nun IJI'III'H'[ [ 5 ¥ |
men s« 1l}||!'“'_{1\ un Ii"-IIIl.I
do desfavorable v, en un se
gundo examen, ¢l resultado
sea normal,

Veamos, a continuacion,
cudles son las principales
entermedades  genéticas
que se pueden analizar

HIPOTIROIDISMO
CONGENITO

El hipotiroidismo conge
nito primario es la enfer-
medad endocrina mas fre-

o
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cuente durante la edad
evolutiva.

B Fs muv dificll efectuar un
diagnostico chinico inmedia

tamente despues del nac

miento, debido a que la sin-
tomatologia puede no ser
especifica, estar camuflada
0, il'l("lll\l 1, l'(}lTI[]](‘[ﬂlﬂ&‘“lt‘
dusente,

B Por el contrario, es })u\i

ble obtener un diagnostico
SEELTO me diante la deter

minacion btoguumica de las
hormonas implicadas, que
se dosifican en la sangre
del nino. Si la enfermedad
se diagnostica dentro de las
tres O cuatro primeras se-
manas de vida, bastara con
practicar una adecuada te-
rapia hormonal sustitutiva
para evitar danos graves a
todos los organos y, en par-
fnicular, al sistema nervioso
central.

FENILCETONURIA
M Se trata de una enfer

medad congenita del me

¥ Hoy en dia,

con el mapa del ADN,
teéricamente,

es posible identificar
muchisimas
enfermedades
genéticas. Sin embargo,
de momento, Unicamente

se trata de “ciencia ficcion”,
ya que a los recién nacidos
no se les efectia ningun
“screening” de este tipo. Solo
se realizan “screenings” a los
que ya presentan determinados

¢ Test genéticos para todos?

De momento, no es asi

sintomas o tienen un familiar
con un problema genético

(en cuyo caso, precisamente,
se habla de “familiaridad” de
una enfermedad determinada).
% En la actualidad,

no tiene sentido
hablar de “screenings
genéticos”, ya que, por
ahora, sélo se efectian
los llamados test
diagnosticos, siempre
con el consentimiento

de los padres, que

deben estar
debidamente
informadaos. Estos test
sirven para confirmar la
presencia de una enfermedad,
para descubrir posibles
portadores sanos o bien

para controlar la salud de los
hermanos de nifios enfermos. En
este Uitimo caso, el diagnéstico
se puede obtener durante la vida
intrauterina (mediante

la amniocentesis o el examen

de las vellosidades del corion).

tabolismao. debida a un de

Iﬂ‘l 1o cn i I I}l'()l [ 18] (1(‘
“_&lll"l“l'llhll mnon (h' .Ilulinul\
sustancias alimenticias. En
este caso, ¢l organismo no
posee la enzima adecuada
para “metabolizar” la feni-
lalanina, un aminoacido
que, en consecuencia, se
acumula en érganos vita-
les (higado, rinones y ce-
rebro), causando danos
irreparables,

B No obstante, si se diag
nostica a tiempo, esta en
fermedad puede curarse,
simplemente, adoptando
una alimentacion apropia-

da. Este trastorno afecta a
uno de cada diez mil recien
nacidos.

B Para detectarla, se pue
de efectuar el test de Guth
rie en la sangre del recien

nacido.

FIBROSIS QUISTICA

B Se trata del test de “scree
ning” mas controvertido,
Muchos investigadores opi-
nan que, a pesar de ser mas
frecuente que otras enfer-
medades raras (afectaauno
de cada 2.000-2.500 recién
nacidos), diagnosticar pre-
cozmente la fibrosis quisti-

ca ofrece pocas ventajas,
porque, en laactualidad, to-
davia no existe una terapia
especifica para tratarla,

B Esta enfermedad se ca
racteriza por una composi
cion alterada de las secre
ciones de las glandulas se
romucosas; ¢l moco, de-
masiado denso v viscoso,
provoca, con el tiempo, la
destruccion de algunos or-
ganos, en especial, de los
pulmones y ¢l pancreas.

B Ademas, se asocia a una
alteracion de las secrecio
nes de las enzimas digesn

vias pancreaticas, que, de

A través

de una sencilla
extraccion de
sangre efectuada
en el talén del
nifio, hoy en dia,
puede saberse si
el pequeno corre
el riesgo de sufrir
enfermedades
congénitas

del metabolismo
y, en caso

de obtenerse
resultados
positivos,
intervenir a través
de una dieta

o tratamiento
adecuados

mibebdyyo 1 15
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La diabetes se puede
predecir y prevenir

La causa de la diabetes de tipo 1 (insulino-dependiente) adn sigue
siendo un misterio. Sin embargo, desde hace bastantes afos,
se sabe que |a presencia de aigunos anticuerpos puede predecir
la posibilidad de desarroliar la enfermedad en 70 de cada 100

nifios con familiares diabéticos de primer grado, y en 50 de cada
100 de los restantes recién nacidos.

todos modos, puede corre-
girse mediante la adminis-
tracion de dichas enzimas
por via oral. Sin embargo,
en lo concerniente a las dis-
funciones del higado, pan-
creas v pulmones, las tera-
pias de las que se dispone
actualmente solo pueden
prolongar la supervivencia
del paciente ymejorarsu ca-
lidad de vida. En los casos
mas graves, el transplante es
el unico tratamiento eficaz.

GALACTOSEMIA

B Tambien pertenece al
grupo de las enfermedades
metabolicas. pero es mas ra-
ra. Afecta a uno de cada
60.000 recién nacidos y es-
ta causada por la carencia
de la enzima que metaboli-
za los hidratos de carbono,
la galactosa.

B Tambien en este caso, si
la enfermedad se diagnos
tica justo despues del naci

miento, bastara con some

ter al nino a una diera ade
i li-ll!‘d ii:ll.! EVIHLar sus conse
cuencias. Ademas de detec-
tar la galactosemia, el “scre-
ening” puede efectuarse pa-
ra descubrir de
precoz un posible déficit de

forma

biotinidasay la existencia de
hiperplasia suprarrenal. Fl
Primero s un error conge-
nito del metabolismo, cuvos
sintomas pueden resolverse
en muy pocas horas, admi-
nistrando dosis farmacola-
gicas de biotina, llamada,
también, vitamina H o B8,
La segunda es un sindrome
que afecta a uno de cada
9.000 recién nacidos v que
esti causado por un defecto
de sintesis de las hormonas
suprarrenales.

* Las
enfermedaades
metabolicas
se deben

ala carencia
de algunas
enzimas,
necesarias
parala
digestion
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DISPLASIADE CADERA
B Hace unos anos, la lla
mada “luxacion congenita
de cadera”™ solo se podia
detectar cuando el nino
aprendia a caminar. Se tra-
ta de un defecto congéni-
to de la cadera, que impi-
de a la cabeza del fémur

firmemente
ubicada en la cavidad lla-
mada acetabulo. Debido a

])l’l'll'l‘dll('('('l'

este motivo, desde hace va
bastantes anos, en las clim-
cas y hospitales, se efectu-
an las denominadas ma-
niobras de Ortolani v Bar-
low. El neonatologo tiende

(

Alacazade

an revolucionado los

“screening” neonatales.
Se trata de nuevos

-

alun mas raras

=
anomalias

importante que los programas
de este tipo se efectien
durante el tiempo necesario,
para valorar adecuadamente
su impacto social. Por tanto,
no hay que dejarse llevar

por el triunfalismo, porque este
test no resulta efectivo si no va
acompariado por una terapia

alcanzado induce a pensar
que, dentro de 10-15 afios,
este tipo de técnicas podran
analizar, al mismo tiempo,
hasta 100-150
enfermedades metabolicas
hereditarias.

4

% Para detectar
adefectos

en la cadera,

se realizan las
maniobras de
Ortolani y Barlow

118 mibebéyyo

al pequeno boca arribay le
coge las piernas, flexio-
nandolas de manera que
formen un angulo de 90
con la pelvis. Después, las
separa hacia el exterior. Si
advierte una especie de sal-
to con la punta de los de-
dos, significa que la cadera
tiene una luxacion.

. ‘I.I I“lll' €

pone de manifiesto las su

sta maniobra no

hluxaciones (es decir. las

anomalias mas leves de la

irticulacion), en muchos
centros sanitarias, tambien
se elecinag una ecograha de
las caderas durante los tres
Primeros mese s tle vida del
mino. Si una displasia se
diagnostica de inmediato,

es suficiente poner al nino

| Desde que nace

hasta el momento

en que se le da de alta,
el pequeno es seguido
constantemente por

el personal del centro,
con el fin de controlar
Sus primeros progresos

un \t']).ll'.l(l“l, para corre-
gir definitivamente este
defecto.

SORDERA

Debido a la dificultad para
saber si un nino presenta
problemas de sordera, en
algunos paises, durante los
primeros dias de vida, se so-
mete alos recién nacidos a
examenes especiales de la
audicion,

B Undetecio congenito bi
lateral “sigmificativa pue
de obstaculizar el desarro
”'l (fl‘l I"l"_:ll.l{l 5 llPI."-IPlI!
meter la capacidad de re
lacion del pequeno El
“screening” se suele efec-
tuar a los recien nacidos
“de riesgo”, es decir, a los
prematuros con malforma-
ciones congenitas o a aqueé-
Hos que han tomado anti-
bioticos durante sus pri-
meros dias de vida, pues,
en estos casos, la posibili-
dad de padecer sordera es
muy superior a lo normal,
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EXAMENES SELECTIVOS

s6lo en lugares donde
el riesgo es mas elevado

demas de los “screenings” anteriormente citados, existen
“screenings” selectivos, que solo se practican a los recién
nacidos que viven en regiones de riesgo elevado, en las que
estan mas extendidas enfermedades como la talasemia
(0 anemia mediterranea), el favismo (un defecto congénito
debido a la falta de una enzima, que provoca una repentina
anemia acomparada por ictericia, después de comer habas
o ingerir determinados farmacos) o la enfermedad
de Wilson, una patologia que, si no se diagnostica y trata
precozmente, da lugar a una grave afeccion del sistema
nervioso central y del higado, llegando, en los casos mas
graves, a provocar una cirrosis hepatica.
% En el periodo neonatal, poco puede hacerse contra la
talasemia. Por ello, el “screening” se efectia a los adultos
jovenes, para descubrir a los portadores sanos antes
de que se conviertan en papas.
Aungue actualmente existen test diagnosticos bastantes
precisos para descubrir el favismo, no se practican a todos
los recién nacidos.

Unicamente en UNos pocos
centros, se aplican deter-
minados examenes de con-
tol de las hipoacusias (de-
hcitde la audicion) a todos

los recieén nacidos,

B Para comprobar si el o
esta sano, se recurre al ex

men de las otoemision

acusticas. Un dl)dl.llll, (S5
nectado al oido a vaves de

un aunicular, registra la ener-

*k Si se diagnostica de forma
precoz, ni siquiera la sordera
mas grave causa posteriores
aanos al pequeno

gia acustica generada por la
coclea (un conducto en tor-
ma de espiral situado en ¢l
oido interno) que, en ores-
puestaa un “click”, nanstor-
mia las vibraciones sonoras
en estimulos neviosos.

B Este examen suele eled
I!qli (!l'

fharse poco antes di

m*{um*
el alargamiento de la onda (-T) tienen més
probabilidades de sufrir SMSL (Sindrome de
la Muerte Sibita del Lactante). En algunos
lugares, esto ha dado lugar a que se efectien
electrocardiogramas a los recién nacidos sanos,
con el fin de detectar esta anomalia.

Sin embargo, también ha provocado

una gran confusion, hasta el punto de que, en
la actualidad, éste es uno de los “screening”
més controvertidos. Se recomienda no

alta al nino, nuentras este
esta dormido, Cuando ¢l
testinduce a pensar en la
existencia de una hipoacu
Sk, se rectnre a un metodo
Actual

dprdi Al

mas  solistcado.

mente, existen
portatiles destinados a etec
tuar el “screening” auditi-
vo, muy manejables y de fa
cil utilizacion, que requie-
ren muy I)lll 1) lil'llll)l) l)d.l'.l
proporcionar  resultados
verdaderamente hables,

B Siose diagnostn

Cozmenti pracias a las

P
i 'l.
protesis digitales de uln

nia goeneracion IN‘\II!IIII

ra la sordera mas grave
causa ulteriores danos al

cqueno. De esta mane
ra, se obtiene el resultado
deseado en toda actuividad
de “screening™: descubrin
un problema y tratarlo de
inmediato, cuando toda-
via es posible curarlo com-
pletamente o, por lo me-
NOS, EVIIAr CONnsecuencias

perjudiciales. T
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