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INSTRUCCION CONJUNTA DE LAS DIRECCIONES
GENERALES DE SALUD PUBLICA Y ASISTENCIA SANITARIA
POR LA QUE SE MODIFICA LA INSTRUCCION CONJUNTA DE

28 DE MAYO DE 2018 POR LA QUE SE ORGANIZAN LAS
UNIDADES DE REFERENCIA DEL PROGRAMA DE DETECCION
PRECOZ DE ENFERMEDADES CONGENITAS DEL RECIEN
NACIDO EN CASTILLA Y LEON.

Mediante la Instruccion conjunta de los Directores Generales de Salud Publica y
Asistencia Sanitaria, de 28 de mayo de 2018, se organizaron en nuestra comunidad
auténoma las unidades de referencia del Programa de deteccion precoz de

enfermedades congénitas del recién nacido en Castilla y Leén.

En dicha instruccién se procedio a la ordenacion de las Unidades de Referencia del
Programa con la finalidad de garantizar que todos los casos detectados positivos en el
programa fueran remitidos a una Unidad Clinica de confirmacién de la enfermedad en
plazo de tiempo 6ptimo y asi estén .en tratamiento antes de que se haya manife_atadd )
clinicamente la enfermedad. Para ello se contemplé la designacién de dos_ clases de
unidades clinicas dentro del Programd; las Unidades Clinicas de Confirmacion y.las
Unidades Clinicas de Referencia Avahzada (en este Lltimo caso, para cada una d’é}]"a's
enfermedades o grupo de enfermedades incluidas en el Programa).

En la citada Instruccién se incluyeron como anexos a la misma los intervalos de tiempo
optimo para la instauracién del tratamiento (anexo 1) y los centros sanitarios designados
como unidades de confirmacion y unidades de referencia avanzada (anexo Il).

Por otra parte, con fecha 1 de junio de 2024 se ha procedido a la actualizacién de la
FICHA DE PROCESOQ DETECCION PRECOZ DE ENFERMEDADES CONGENITAS en
su séptima edicion, incluyendo entre otras modificaciones del Programa la
determinacion de la Tirosinemia tipo |, Acidemia metiimalénica y Acidemia propionica.
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El Hospital Universitario Rio Hortega de Valladolid es el centro sanitario designado para
toda Castilla y Ledn para la confirmacion de las tres nuevas patologias mencionadas
(incluidas dentro del grupo mas amplio de enfermedades metabdlicas).

Procede, por lo tanto, mediante esta Instruccion designar a los centros sanitarios
Hospital Universitario Rio Hortega de Valladolid y Hospital Clinico Universitario de
Valladolid (este ultimo en el caso de que la enfermedad debute con sintomatologia
clinica) UNIDADES CLINICAS DE CONFIRMACION Y UNIDADES CLINICAS DE
REFERENCIA AVANZADA de la TIROSINEMIA TIPO |, ACIDEMIA METILMALONICA
Y ACIDEMIA PROPIONICA.

La inclusion de estas tres nuevas enfermedades supone la necesaria modificacion de
los anexos | y Il de la Instruccién de 28 de mayo de 2018, quedando sustituidos por los

anexos | y Il que acompanan a este documento.

En Valladolid, a 3 de junio de 2024
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ANEXO |
INTERVALO DE TIEMPO OPTIMO PARA LA INSTAURACION DEL
TRATAMIENTO
Enfermedad Inicio de tratamiento

Hipotiroidismo congénito (HC)

Fenilcetonuria (PKU)

Deficiencia de acil coenzima A deshidrogenada de
cadena media (MCADD)

Deficiencia de 3-hidroxi acil-CoA deshidrogenasa
de cadena larga (LCHADD)

Acidémia glutarica tipo | (GA-)

Hiperplasia suprarrenal congeénita (HSC) (#) Antes de los 15 dias de vida
(antes de los 21 dias de vida si es necesaria
Déficit de biotinidasa (DB) (##) segunda muestra)

Enfermedad de la orina de jarabe de arce (MSUD)

Homocistinuria (HCY)

Acidemia isovalérica (IVA)

Tirosinemia tipo | (TYR-1) (#H#)

Acidemia metilmaldnica (MMA) (#58#)

Acidemia propidnica (PA) (##H#)

Eibrosi istica (FQ) Antes de los 35 dias en nifios con dos mutaciones
TRl quiBiEa | o test del sudor positivo.

Anemia falciforme Antes del mes de vida.

Fuente: Grupo de trabajo de la Comisién de Salud Pdblica para el desarrollo del Sistemna de Informacién sobre Cribada
Neaonatal. 22/11/2013,

(#) Fuente: Cribado neonatal de la hiparplasia suprarrenal congénita. Revision sistematica— Lucinda Paz-Valifias, Leonor
Varela-Lema, Gerardo Atienza Merino. — Santiago de Compostela: Conselleria de Sanidad, Axencia de Avaliacién de
Tecnoloxias Sanitarias de Galicia (avalia-t); Madrid: Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e lgualdad; 2014.

(##) Fuente: Seoane Mato D, Queiro Verdes T, Atienza Merino G, Lopez-Garcia M. Cribado neonatal del déficit de
bictinidasa. Red Espafiola de Agencias de Evaluacién de Tecnologlas y Prestaciones del SNS. Agencia de Evaluacion
de Tecnologias Sanitarias de Galicla; 2014, Informes de Evaluacién de Tecnologias Sanitarias.

(#H#4#) Fuente: Secane Mato D, Cantero Mufioz P, Atienza Merino G. Efectividad clinica del cribado neonatal de errores
congénitos dal metabolismo mediante espectrometria de masas en tandem. Parte II: acidemia metilmalédnica, acidemia
propidnica, tirosinemia tipo |. Red Espanola de Agencias de Evaluacion de Tecnaologias y Prestaciones del SNS. Agencia
de Evaluacién de Tecnologias Sanitarias de Galicia; 2014. Informes de Evaluacién de Tecnologias Sanitarias
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CENTROS SANITARIOS DESIGNADOS COMO UNIDADES CLINICAS DE
CONFIRMACION Y UNIDADES CLINICAS DE REFERENCIA AVANZADA

CENTROS SANITARIOS

UNIDAD CLINICA DE

ENFERMEDAD AREAS DE SALUD
QUE CONFIRMAN LA REFERENCIA AVANZADA
ENFERMEDAD

FIBROSIS QUISTICA CAUBU Burgos y Soria HOSPITAL CLINICO

HCUVA Valladolid-Este, Valladolid- UNIVERSITARIO DE

CAUSA Oeste, Palencia y Segovia VALLADOLID

CAULE Salamanca, Avila y Zamora

Leédn, el Bierzo

FENILCETONURIA CAUBU Burgos y Soria HOSPITAL UNIVERSITARIO RIO

HURH Resto Castilla y Ledn HORTEGA DE VALLADOLID
ENFERMEDADES HURH (1) (2) Toda Castilla y Ledn HOSPITAL UNIVERSITARIO RIO
METABOLICAS (#) HORTEGA DE VALLADOLID

HCUVA (1) (con
sintomatologia clinica)

HOSPITAL CLINICO
UNIVERSITARIO DE
VALLADOLID

ANEMIA FALCIFORME CAUBU Burgos y Soria HOSPITAL UNIVERSITARIO
HCUVA Vall-Este, Vall-Oeste, CLINICO DE SALAMANCA
CAUSA Palencia y Segovia
Salamanca, Avila y
Zamora, Ledn y el Bierzo
HIPOTIROIDISMO CAUBU Burgos y Soria COMPLEJO ASISTENCIAL
CONGENITO HCUVA Vall-Este, Vall-Oeste, UNIVERSITARIO DE BURGOS
CAUSA Palencia y Segovia
CAULE Salamanca, Avila y Zamora
Ledn, el Bierzo
HIPERPLASIA CAUBU Burgos y Soria COMPLEJO ASISTENCIAL
SUPRARRENAL HCUVA Vall-Este, Vall-Oeste, UNIVERSITARIO DE LEON
CONGENITA CAUSA Palencia y Segovia
CAULE Salamanca, Avila y Zamora

Leodn, el Bierzo

ENFERMEDADES METABOLICAS:

(1) Deficiencia de acil-coenzima A-deshidrogenasa

de cadena media (MCADD), Deficiencia de 3-hidroxi-acil-coenzima A-
deshidrogenasa de cadena larga (LCHADD), Acidemia glutarica tipo |, Déficit de biotinidasa, Tirosinemia tipe | (TYR-I), Acidemia
metilmalénica (MMA) y Acidemia propidnica (PA).

(2) Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce (MSUD), Homocistinuria (HCY) y Acidemia isovalérica (IVA)

CAUBU: COMPLEJO ASISTENCIA UNIVERSITARIO DE BURGOS; CAULE: COMPLEJO ASISTENCIAL UNIVERSITARIO DE
LEON; CAUSA: COMPLEJO ASISTENCIAL UNIVERSITARIO DE SALAMANCA; HCUVA: HOSPITAL CLINICO
UNIVERSITARIO DE VALLADOLID; HURH: HOSPITAL UNIVERSITARIO RIO HORTEGA DE VALLADOLID
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