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revista de |’associacio catalana de fibrosi quistica

Dra. Rosa Maria Lopez, del Laboratorio de Cribado Neonatal

«De 200 casos detectados en el 2023, solo cuatro
correspondian a afectados de Fibrosis Quistica»

El cribado neonatal se puso en marcha a partir de 1968
cuando la OMS consideré que un mecanismo de prevencién de al-
gunas enfermedades de relevancia podia establecerse mediante
unas pruebas de caracter universal en los recién nacidos. Se tra-
taba de identificar prematuramente a posibles afectados por en-
fermedades raras que todavia no se habian podido manifestar,
para de ese modo diagnosticarlas y facilitar su tratamiento o su
investigacion.
La idea que subyacia era afrontar el problema mediante
una prueba analitica que fuera sencilla, que se aplicara sin restric-
ciones y antes de cualquier indicio de enfermedad y que ademas
tuviera una cobertura indefinida en el ’ .,
tiempo y unos equipos multidisciplinares La prueba del talén en los recién

que respondieran del cribado, de sus resul- d ’ d 1
tados y de la comunicacidon de los resulta- nacidos €s una gafantla c€la

dos a las familias. No t,odas las enferme- universalizaci(')n del Cl'ibadO que
dades detectables podian tener un trata-

miento curativo, alguna si y otras no, pero puede detectar muchas
en todos los casos la prevencidn tenia que f d d h d .
actuar como un mecanismo de alerta inme- eniermedades nereaitarias
diato.

Segun la Dra Lépez, la esencia del sistema es que se trata
de un sistema universal de prevencidn, de acceso para todala po-
blacién recien nacida y muy asequible. En los paises desarrollados
la cartera basica de deteccidn es mas amplia que en los paises
menos desarrollados, pero el objetivo es que incluso en los paises
menos desarrollados, el cribado consiga ser un derecho y se im-

ponga como una medida mas de prevencidn de la sanidad univer-
sal. amb el suport de:

Una de las ventajas de la universalizacion del cribado es la
toma de muestras, tal como nos explicaba la Dra Lépez. Se utiliza Ajuntament de L'Hospitalet

la prueba del talén, que son cinco gotitas de sangre en un papel



especial, homologado, de facil transporte, estable a temperatura
ambiente y muy bien aceptado por las familias, porque es muy
poco invasivo y apenas doloroso.

En Catalunya se ha pasado de un cribado simple para una
sola enfermedad en 1969, a un programa propio en 1982 a partir
de la transferencia a las Comunidades Auténomas de la Sanidad
publica. Cada Comunidad tiene su propio programa de cribado y
su propia financiacidn. Esto es asi hasta el afio 2013 en que, con el
objetivo de garantizar la equidad estatal, el Ministerio de Sanidad
del gobierno central introduce una cartera comun basica que in-
cluye 7 enfermedades, con financiacidén estatal, entre las cuales la
fibrosis quistica.

Catalunya fue, junto con Castilla y Ledn, la primera comu-
nidad en todo el Estado, en poner en la cartera de cribado la FQ,
gracias a las gestiones que en su momento hizo la Asociacién Ca-
talana de FQ, como reconoce la Dra Ldpez. Ahora, la deteccion de
FQ es global en todo el Estado desde el afio 2013. Desde el afio
2022, la cartera global del cribado en el conjunto de Espafia, se in-
crementd con otras 4 enfermedades detectables mds y, como
puso de manifiesto el presidente del gobierno en el pasado ve-
rano, a partir del primer trimestre del afio que viene, el nimero
de enfermedades detectables serd de 22 en todo el pais. En Cata-

En Catalunya se detectan lunya, nos dice la Dra, «ahora mismo, nosotros

trabajamos sobre 26 enfermedades detecta-

hasta 26 enfermedades, més bles, pero esto no es general, pese a que,

desde Catalunya, estamos contribuyendo no-

del doble de las quc garantiza tablemente para que a través del Ministerio de
la cartera bésica del Cribado en Sanidad del gobierno central se apliquen estas

mejoras al resto de comunidades».
el Coniunto de Espaﬁa «Cuando se establezca esta cartera basica
de 22 enfermedades, afirma la Dra Lépez, no-
sotros en Catalufa tendremos que aplicar otra mdas porque hay
una que no tenemos incluida en las 26 actuales».

Todas estas enfermedades excepto una son de trans-
misién hereditaria y unas cuantas inmunodeficiencias son curables
pero la gran mayoria no tienen curacién aunque el cribado favo-
rece enormemente que los sintomas no agraven la evoluciény fa-
vorezcan la calidad de vida de los enfermos.

Hablando sobre la complejidad del cribado universal, la Dra
Ldpez nos sefald que existen 62 centros maternales en Catalunya
muchos de los cuales privados o concertados y todo el mecanismo
del cribado se centraliza en el Hospital Clinico. «Es decir, en todos
estos centros se toman diariamente muestras y hay un sistema
de transporte por mensajeria unificado diario, que depende de la
Generalitat. Se reciben diariamente una media de 250 muestras.
Las muestras se toman a las 48 horas, pero son aceptables entre
las 22 y las 72 horas del nacimiento. Y en el mismo dia, cuando se
reciben, se hacen los tests en funcién de las diversas enfermeda-
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La Dra Rosa Maria Lépez, en un mo-
mento de la conversacién




des, al dia siguiente se validan y se envian a los mismos hospitales
para informar a las familias: todo en 24 horas. Solo a las familias
cuando todo es normal y también a las Unidades d’Expertesa de
los distintos hospitales cuando se detecta algun caso. Y cunado
eso es asi, se in forma a las familias que deben ir a los hospitales
de referencia para nuevas pruebas que confirmen el diagndstico».

El Laboratorio de Cribado Neonatal del Hospital Clinico de
Barcelona cuenta con un espectdmetro de masas que analiza
hasta una veintena de enfermedades y un laboratorio clinico que
gestionan 7 técnicos de laboratorio, 4 administrativos para los tra-
mites burocraticos, la solicitud de segundas muestras, etcy 4 fa-
cultativos para la coordinacidn de los trabajos, la redaccion de
informes y la validacién de muestras.

Las cifras globales son muy ilustrativas del trabajo reali-
zado. Segun la Dra, «de un total de 54.500 nacimientos, durante
2023 se detectaron unos 350 casos con anomalias, casos dudosos
sobre los que llamamos la atencidn pero que no tienen porque
ser efectivos, de los cuales se confirmaron unos 200 en el con-
junto de las 26 enfermedades. Y de esos 200 casos, en 2023, Uni-
camente 4 de FQ».

La Dra. nos comenta que antes eran bastantes mas y que
ahora disminuyen mucho. Las razones son varias, pero una de

ellas tiene que ver con la deteccion de los r

portadores de mutaciones que el cribado DC un tOtal de mas de 54'000
también descubre y que condiciona bas- muestras en el ano 2023 se
tante la evolucidn del futuro de la FQ. Por

fortuna, hoy las técnicas reproductivas, la detectaron unos 200 casos

seleccién de embriones sanos, etc. facilitan

que cada vez aparezcan menos casos de de enfermedades raras derlvadas
FQ en recién nacidos. a los hospitales de referencia



