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El cribado neonatal: la llave
al diagnéstico y tratamiento
precoz

El cribado neonatal es una actividad preventiva-
asistencial que tiene el objetivo de detectar
precozmente, en los primeros dias de vida,
enfermedades congénitas antes de que
aparezcan sintomas, evitar la muerte infantil
prematura, prevenir discapacidades fisicas ©
psiquicas, mejorar el pronéstico e incrementar la
calidad de vida. Es uno de los grandes avances
en salud publica pediatrica.

En Espana, el cribado neonatal de enfermedades
congénitas en prueba de taldn se inicié en 1968
con el cribado piloto de la fenilcetonuria. Desde
20147, se integra en la cartera comudn basica de
servicios asistenciales del Sistema Nacional de
Salud (SNS), en la que se establecié un panel
minimo de siete enfermedades que cribar
(todas ellas enfermedades raras). Dicho panel fue
actualizado en 2024 y 2025, y recientemente se
ha ampliado a 22 enfermedades tras la
aprobacion del proyecto de Orden de
actualizacién en noviembre de 20252, En este
marco, las comunidades auténomas han
ampliado voluntariamente este panel, incluyendo
patologias adicionales a través de la cartera de
servicios complementaria.

La relevancia del cribado neonatal va mas alla
del ambito clinico, ya que su implementacion
equitativa contribuye significativamente a la
reduccion de la morbimortalidad infantil y a la
mejora de la calidad de vida de pacientes vy
familiares, previene dependencias y supone una
inversion rentable para los sistemas sanitarios al
disminuir los costes derivados de tratamientos
complejos,  hospitalizaciones, manejo  de
complicaciones, costes asociados a la
discapacidad y pérdida de productividad futura,
ademas de permitir el acceso temprano a
recursos de apoyo social®-10.

Adicionalmente, los programas de cribado
neonatal contribuyen a ampliar el conocimiento
sobre las enfermedades raras, al permitir la
deteccion y abordaje de un mayor numero de
€asos, y, en consecuencia, generar evidencia que
favorezca el desarrollo de nuevas investigaciones.

FIGURA 1. Esquema del proceso general de un programa
de cribado neonatal.
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Fuente: Elaboracién propia.

Conviene subrayar que un programa eficaz no se
limita a la realizacion de una prueba, sino que
constituye un circuito asistencial integral gue
abarca desde la deteccion precoz universal hasta
el diagnostico, tratamiento y  seguimiento
continuo. Todo ello debe desarrollarse bajo un
enfoque de igualdad de oportunidades en nuestro
sistema de salud que permita seguir mejorando la
calidad de vida de pacientes y familiares.

En este contexto, los avances tecnoldgicos y la
creciente disponibilidad de tratamientos
derivados de la innovacién farmacéutica han
contribuido a mejorar los procesos de diagnéstico
y tratamiento precoz en un amplio espectro de
enfermedades.

El cribado neonatal representa una
herramienta clave de equidad y eficiencia,

garantizando que todos los recién nacidos
tengan acceso a un diagndstico precozy a
las oportunidades terapéuticas necesarias.




Situacién en Espana:
resumen del analisis

En los Udltimos afos, tanto la Administracion
estatal como las comunidades auténomas han
realizado un esfuerzo significativo para ampliar
el alcance del cribado neonatal en Espana, dando
respuesta a una necesidad trasladada por las
organizaciones de pacientes, profesionales vy
sector farmacéutico.

A través de la actualizacion de la cartera comun
basica de servicios del SNS vy la elaboracion de
protocolos especificos para la deteccion vy
seguimiento de nuevas patologias, se ha logrado
mejorar la capacidad diagndstica y la respuesta
asistencial. Por otra parte, como se introducia
anteriormente, distintas comunidades han ido
mas alla del minimo comun establecido,
incorporando nuevas enfermedades a través de
sus carteras complementarias y consolidando los
circuitos  asistenciales  necesarios. Estas
incorporaciones generan diferencias en relacion
con el nimero de patologias incluidas entre
comunidades, como se evidencia en el analisis
realizado en este documento (tabla 1) y en el
informe publicado en 2023 por el Grupo de
trabajo del Sistema de Informacion del Programa
de Cribado Neonatal del SNS''. Reconociendo
la importante labor que se esta realizando para
ampliar y armonizar los programas de cribado,
las diferencias actuales ponen de manifiesto la
necesidad de seguir trabajando para garantizar la
equidad en el acceso a la deteccion temprana vy,
en consecuencia, a la atencién y tratamiento
posterior. En nuestro pais, ademas de la industria
farmacéutica (con el desarrollo de avances
terapéuticos) y los profesionales sanitarios, es
esencial el papel que desempena el movimiento
asociativo en visibilizar las necesidades de
pacientes y familiares.

Cabe destacar que, en noviembre de 2025, el
Congreso de los Diputados tomd en
consideracion una Proposicion de Ley sobre el
programa de cribado neonatal del SNS, con el
objetivo de reducir las diferencias territoriales e
incorporar su evaluacion cada dos afos?.

Es necesarioc contextualizar el analisis
considerando diversos factores que pueden
afectar a la comparabilidad de los datos. Entre
ellos, destacan la distincion entre panel primario y
secundario (realizada en algunas comunidades
autdnomas), la falta de homogeneidad en la
denominacion de determinadas patologias, y la
heterogeneidad de las fuentes de informacion,
que abarcan desde normativa autondmica vy
programas especfificos hasta comunicados vy
actualizaciones publicadas en canales oficiales.

Asimismo, la incorporacion de nuevas patologias
suele ser progresiva, ya que requiere recursos
especificos y la definicion de circuitos clinicos
asistenciales; por ello, la declaracion o inclusién
normativa no siempre se corresponde con un
cribado plenamente operativo. Del mismo modo,
este documento no aborda la capacidad
diagndstica real de cada programa (en términos
de equipamiento, personal especializado u
organizacion de los circuitos), aspectos que
también condicionan la implantacion efectiva.

En este contexto, destaca el trabajo que se esta
llevando a cabo para armonizar la denominacion
de las enfermedades incluidas en los programas
de cribado neonatal, lo que permitira disponer de
una vision mas ajustada.



Situacién en Espana:
resumen del analisis

El andlisis realizado se centra en el numero de
enfermedades incluidas en los programas
autonémicos de cribado neonatal de
enfermedades congénitas en prueba de talén a
través de la informacion publica disponible
{consultar patologias analizadas en la Tabla 2. No
se contabilizan las patologias anunciadas). No se
incluye en el andlisis la organizacion de los
procesos asistenciales ni los programas de
cribado neonatal de hipoacusia o de cardiopatias
congénitas.

TABLA 1. Pruebas incluidas en el programa de cribado
neonatal de enfermedades congénitas en prueba de talén
del SNS.

FIGURA 2. Enfermedades incluidas en los programas de
cribado neonatal autonémicos, por rangos.

1. Hipotiroidismo congénito  13. Acidemia metilmaldnica

2. Fenilcetonuria aislada (***)

3. Fibrosis quistica 14, Acidemia metilmalénica

4. Deficiencia de CoA- con homocistinuria (***)
deshidrogenasa de 15. Acidemia propioénica (**)
cadena media 16. Deficiencia primaria de

5. Deficiencia de 3-hidroxi- carnitina (***)

acil-CoA-deshidrogenasa 17. Deficiencia de acil-coA

de cadena larga deshidrogenasa de

Acidemia glutarica tipo 1 cadena muy larga (***)

Anemia falciforme 18. Acidemia isovalérica (***)

8. Enfermedad de la orina 19. Aciduria 3-hidroxi 3-
con olor a jarabe de arce metilglutarica (***)

N

* 20. Inmunodeficiencia
9. Deficiencia de biotinidasa combinada grave (***)
* 21. Atrofia muscular espinal
10. Hiperplasia suprarrenal ("
congeénita (*) 22. Adrenoleucodistrofia

11. Homocistinuria (*) ligada al cromosoma X
12. Tirosinemia tipo 1 (**) ("

(*) Enfermedades incorporadas al programa de cribado neonatal tras publicacién de la
Orden SND/606/2024; (**) Incluida a través de la Orden SND/454/2025 ; (***) Proyecto de
Orden aprobado por el CISNS en noviembre 2025. Pendiente publicaciéon del texto final.
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10 - 20 enfermedades . 31 - 40 enfermedades
Il 21 - 30 enfermedades Il 241 enfermedades

Fuente: Elaboracién propia a partir de informacién del Ministerio de Sanidad (Link) y las
Ordenes indicadas. Actualizado: noviembre 2025.

Fuente: Elaboracién propia a partir de la informacién publica disponible. Actualizado: 30 de
enero de 2026. No se incluyen en la contabilizaciéon las patologias anunciadas para su
inclusion. Se contabilizan tanto las enfermedades incluidas en el panel principal como en el
panel secundario, en las CC. AA. que lo detallan.



https://www.sanidad.gob.es/areas/promocionPrevencion/cribado/cribadoNeonatal/enfermedadesEndocrinoMetabolicas/home.htm

Situacion en Espana: resumen del analisis

TABLA 2. Pruebas incluidas en los programas de cribado
neonatal de enfermedades congénitas en prueba de talén.

Consultar notas y pie de tabla en

la pagina 7.
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Situacion en Espana: resumen del analisis

TABLA 2. Pruebas incluidas en los programas de cribado
neonatal de enfermedades congénitas en prueba de talén.
(continuacion).

Consultar notas y pie de tabla en

la pagina 7.
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Enfermedad incorporada en el programa de cribado neonatal del SNS.
Fuente: Elaboracion
propia a partir de la
informacién publica Enfermedad en proceso de incorporacion al programa de cribado neonatal del SNS.
disponible. Actualizado:
30 de enero de 2026. . . . |
Consultar pagina 7. Enfermedad incorporada en el programa de cribado neonatal de la comunidad auténoma.

% Fuente de informacién: noticia o nota de prensa publicada en canales oficiales de las
comunidades autbnomas o portales de prensa (consultar pie de tabla en la pagina 7).

Los nimeros y simbolos indicados en determinadas celdas hacen referencia a
consideraciones especificas en cuanto a las fuentes de informacion (consultar pie de
tabla en la pagina 7).
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Situacion en Espana: resumen
del analisis

TABLA 2. Pie de tabla

Notas: 2La hiperfenilalaninemia es una forma de fenilcetonuria. °El
déficit de BH4 puede ser una causa de hiperfenilalaninemia. °La
deficiencia de metionina adenosiltransferasa es una causa de
hipermetioninemia. 9El déficit de biotinidasa es una forma de
deficiencia multiple de carboxilasa de inicio tardio. ®Es un subtipo
de MMA. No se especifican en el andlisis hemoglobinopatias
concretas como la hemoglobinopatia C o la B-talasemia mayor.
*Fuente de informacion: noticia o nota de prensa.

*+ Enfermedad incluida dentro del panel principal/core segun el
Comité Asesor estadounidense sobre Trastornos Hereditarios en
Recién Nacidos y Nifo (Recommended Uniform Screening
Panel). +* Enfermedad incluida dentro del panel secundario,
segun la misma fuente. *** Enfermedad categorizada como
“otros”, segun la misma fuente. Actualizacion 2024. Link.

'Enfermedades incorporadas al programa de cribado neonatal
tras publicacion de la Orden SND/606/2024, de 13 de junio.

2Enfermedad incorporada a través de la Orden SND/454/2025,
de 9 de mayo, por la que se modifican los anexos |, Il, Il y VI del
Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre, por el que se
establece la cartera de servicios comunes del Sistema Nacional
de Salud y el procedimiento para su actualizacion.

SEn 2025, se ha aprobado la incorporacién de estas
enfermedades al programa de cribado neonatal tras previa
aprobacion en la Comision de Salud Publica del Consejo
Interterritorial del Sistema Nacional de Salud (proyecto de Orden
aprobado por el CISNS en noviembre 2025). Texto final
pendiente de publicacion.

“4En proceso de incorporacion en 2025, Link, Link.

5No se incluye en el listado formalizado del programa 2023 (Link),
pero cuenta con un protocolo especifico de cribado.

6. Programa de cribado neonatal de enfermedades endocrino-
metabdlicas de Andalucia 2023. Link.

‘ORDEN SAN/1486/2025, de 27 de octubre, por la que se
modifica el anexo de la Orden SAN/1728/2024, de 19 de
diciembre, por la que se regula el programa de cribado neonatal
en Aragon. Link.

8Programa de Cribado Neonatal de Enfermedades Endocrino-
Metabdlicas del Principado de Asturias. Actualizacion web junio
2025, Link.

9Decreto 49/2024, de 22 de noviembre, por el que se establece
la prestacion sanitaria complementaria del programa de cribado
neonatal de enfermedades endocrino-metabdlicas en las Islas
Baleares (Link).

10 Portal de noticias del Gobierno de Canarias (Link) y Sociedad
Canaria de Pediatria (Link).

Hincorporacion en 2025 (Link, Link).

2Programa de cribado neonatal de enfermedades congénitas en
prueba de taldén (Link). Ultima actualizacion identificada en
octubre 2024.

SORDEN SAN/957/2025, de 21 de agosto, por la que se
aprueba el Programa de Cribado Neonatal de Enfermedades
Congénitas en prueba del talon en Castilla y Ledn (Link).
MInclusion en agosto de 2025 (Link).

5 Orden 167/2023, de 15 de septiembre, de la Consejeria de
Sanidad, por la que se regulan las enfermedades objeto de
cribado neonatal (Link).

Bincluye defectos en la biosintesis del cofactor de
tetrahidrobiopterina y defectos en la regeneracion del cofactor de
tetrahidrobiopterina.

"Resolucion de 06/05/2025 (Link) y Resolucién de 08/01/2026
(Link), de la Direccion General de Salud Publica, por la que se
actualiza el listado de enfermedades objeto de cribado en el
Programa de deteccion precoz neonatal de enfermedades
congénitas endocrinas y metabdlicas de Castilla-La Mancha.

8Programa de cribratge neonatal a Catalunya. (Link). La AME se
incorpora a partir del 1-oct 2025 (Link).

“No se identifica actualizacién normativa del Decreto 218/2018,
si bien se identifica un documento actualizado en 2025 (Link) vy el
portal web de la Consejeria (Link). La cartera de servicios del
cribado neonatal de la C. Valenciana incluye el diagnostico de
estas enfermedades, con la posibilidad de identificar otras
enfermedades adicionales mediante diagndstico diferencial.

OPrueba del talén. Extremadura Salud. Actualizacion web
octubre 2024 (Link).

2lIncorporacion anunciada en diciembre 2024, para su inclusion
en 2025 (Link).

22 Programa gallego para la deteccion precoz de enfermedades
genéticas, endocrinas y metabdlicas en periodo neonatal (Link).
Ultima actualizacion identificada nov. 2024 (Link). DECRETO
148/2023, de 23 de noviembre, por el que se regula el Programa
gallego para la deteccion precoz de enfermedades genéticas,
endocrinas 'y metabdlicas en periodo neonatal y se crea el
Comité asesor del programa. La Estrategia Gallega de EE. RR.
2025 (Link) indica doce nuevas posibles patologias a incluir en el
programa autonomico.

23Cribado neonatal de la Comunidad de Madrid (Link) En marzo
de 2024 se anuncié que se estaban revisando 10 nuevas
enfermedades a incorporar en 2024-2026 (Link), si bien no se
identifica detalle.

24 Programa Regional de Cribado Neonatal de Metabolopatias en
la Comunidad de Murcia (Link)

25 Incluye defecto en la sintesis del cofactor biopterina y defecto
en la regeneracion del cofactor biopterina.

26|ncorporacion de la HSC en 2025. En agosto de dicho afio se
anuncio la incorporacion de la AME y SCID (Link).

27 Ley Foral 10/2021, de 18 de junio, por la que se regula el
derecho al cribado neonatal ampliado en Navarra (Link) y espacio
web SaludNavarra (Link).

28Segun la informacion autondémica identificada, solo incluye la
deficiencia de carnitina palmitoil transferasa .

29Programa de Cribado Neonatal de Euskadi (Link) y protocolos
Link).

30 Protocolos enero 2025 (Link).

SPatologia ya recogida en el informe de evaluacion 2023 del
programa de cribado neonatal del SNS. Ministerio de Sanidad
2023 (Link).

32Programa piloto anunciado en 2024 (Link).

33En 2024, se indica que se ha incorporado la galactosemia (sin
especificar) y el déficit de biotinidasa (Link, Link).

34El programa del SNS incluye la fenilcetonuria, sin mencion
explicita a la hiperfenilalaninemia.

SSInclusion en junio de 2025 (Link). SCID y AME se incorporaron
en diciembre de ese mismo afo (Link). Pagina web del programa
pendiente de actualizacion.

36Se corresponde con la deficiencia holocarboxilasa sintetasa,
una deficiencia multiple de carboxilasa de inicio temprano.
3ncluida en el programa autondmico en enero de 2026 (Link).
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Contexto general y europeo

Cuando existe tratamiento, la deteccion temprana
de enfermedades congénitas a través del cribado
neonatal y el diagndstico confirmatorio posterior
constituye el primer paso imprescindible para
abordar la enfermedad de forma precoz en un
momento en el que es posible modificar su
evolucion y  fundamentalmente mejorar  su
pronostico.

La complejidad, heterogeneidad vy baja
prevalencia de estas enfermedades congénitas,
considerandose enfermedades raras, plantea
importantes retos en investigacion, innovacion y
desarrollo  de nuevos medicamentos.  Sin
embargo, el esfuerzo conjunto de la industria
farmacéutica, junto con la comunidad cientifica,
organizaciones de pacientes y las
administraciones sanitarias ha permitido avanzar
de manera significativa en este ambito.

En los dltimos anos, se han incorporado distintas
estrategias terapéuticas en el abordaje de estas
patologias (Fig. 3), que incluyen desde
aproximaciones nutricionales, terapias
enzimaticas sustitutivas y medicamentos con
distintos mecanismos de acciéon hasta el
desarrollo de terapias avanzadas, fruto de los
avances en medicina de precision e investigacion
en enfermedades raras.

Entre los tratamientos disponibles, destacan
algunos consolidados desde hace tiempo como,
por ejemplo, el &cido carglimico para el
tratamiento de la hiperamonemia causada por
distintas acidemias o las terapias adyuvantes para
el déficit de omitina transcarbamilasa o las
citrulinemias, pero también se dispone de una
terapia génica de reciente aprobacion para la
anemia falciforme © una nueva alternativa
terapéutica para la fenilcetonuria, entre otros
ejemplos.

Estos avances han permitido ofrecer, en
numerosas patologias, alternativas de
tratamiento donde previamente existia
‘nicamente un abordaje sintomatico o paliativo.

Tal y como se ha expuesto anteriormente, es
necesario tener en cuenta que, en determinadas
enfermedades, el ftratamiento se basa
principalmente en la intervencion nutricional,
combinada en ocasiones con suplementos o
medicamentos. Asimismo, en otras patologias el
abordaje  terapéutico integra  tratamientos
sintomaticos, manejo de crisis agudas u otras
terapias adyuvantes o complementarias.

En mas de la mitad de las patologias
analizadas (54,5%), el tratamiento se basa en un
abordaje dietético-nutricional adaptado a la
evolucion de cada paciente, incluyendo
aproximaciones como:

2 Restricciones  dietéticas  (g).  Dieta

@@y hiper/hipoproteica, dieta baja en acidos

grasos, restriccion de la ingesta de
aminoécidos concretos o galactosa).

‘ﬂ’(j‘i Evitacion del ayuno.

(p Aumento de la ingesta de liquidos, por
ejemplo, en cistinurias

Ademas, en determinadas patologias en las
que si se dispone de tratamiento, el
cumplimiento y seguimiento de las indicaciones
dieto-terapéuticas es, igualmente, imprescindible.
Ejemplo de esto son los tratamientos para la
tirosinemia tipo I/ll/lll o para los defectos en el
ciclo de la urea, en los que la indicacién
autorizada incluye la combinacion con
restricciones dietéticas.

Asimismo, algunas enfermedades requieren otras
intervenciones segun la gravedad o el curso
clinico, incluyendo trasplante hematopoyético o
de células madre (en patologias como la ALD,
SCID, encefalopatia  etimalénica o AME),
trasplante hepatico (en determinados casos de
MSUD, acidemia propidnica o metilmalénica o
NAGSD), administracion de vitaminas, coenzimas
u otros suplementos (gj. Vitamina B12, riboflavina,
coenzima Q10, suplementos de carnitina o
biotina), tratamientos de rescate (gj. Eliminacion
del exceso de amonio en citrulinemias),
sintomaticos o terapias de apoyo (fisioterapia,
rehabilitacion u ortopedia).
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Por otra parte, en patologias como la H-MET,
MATD, SCADD, 3-MCG o la 2-MBG, los
pacientes asintomaticos pueden no precisar
tratamiento.

Ya sea para cambiar el curso o progresion de
la enfermedad (como las terapias génicas o
celulares, los moduladores del CFTR en
fibrosis quistica o las terapias de reemplazo
enzimatico), o a través de tratamientos para el
control de sintomas y complicaciones
asociadas (ej. Medicamentos para tratar las
infecciones pulmonares cronicas en fibrosis
quisticas), la innovacién terapéutica ha
supuesto un antes y un después en el
abordaje de estas patologias.

Sin duda el futuro se encuentra en la
investigacion, desarrollo y autorizacion de
nuevos medicamentos que se dirijan
especificamente, y de manera personalizada, a
la diana terapéutica, consiguiendo revertir la

enfermedad.

Se resumen, a continuacion, los principales
aspectos clave del andlisis de las opciones
terapéuticas que se encuentran disponibles para
las 55 enfermedades incluidas en los programas
autonémicos  de  cribado neonatal  de
enfermedades congénitas en prueba de talon.

FIGURA 3. Resumen general de los medicamentos con
indicaciones autorizadas por la EMA para las enfermedades

analizadas.
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Terapias génicas y celulares
A Corrigen la causa genética de la enfermedad

mediante la incorporacion de un gen funcional
o la modificacién de células del paciente.

A Anemia falciforme, inmunodeficiencia

combinada grave, atrofia muscular espinal.

Moduladores del CFTR
A Dirigidos especificamente a la proteina CFTR

defectuosa en fibrosis quistica, mejorando su
sintesis, plegamiento y/o funcién como canal
iénico.

A Fibrosis quistica.

Moduladores del procesamiento de ARNm
A Modifican el empalme (splicing) del pre-ARNm

del gen SMN2 para aumentar la produccién de
la proteina funcional.

A Atrofia muscular espinal.

Terapias de reemplazo o sustitucion enzimatica
A" Incluyen terapias de reemplazo enzimatico

clasicas, enzimas sustitutas y cofactores que
restauran o aumentan la actividad enzimatica
deficitaria.

A Glucogenosis, MPS |, fenilcetonuria.

Moduladores metabdlicos

A Corrigen alteraciones metabdlicas mediante la

eliminacién o regulacion de metabolitos toxicos,
la activacién de rutas alternativa o el aumento de
la actividad enzimatica residual, previniendo
descompensaciones metabdlicas graves.

A Enfermedades del ciclo de la urea, acidemias

organicas (hiperamonemia), tirosinemia, MSUD.

Terapia hormonal sustitutiva
A Sustituyen la hormona deficitaria, imitando la

secrecion fisiolégica.

A Hiperplasia suprarrenal congénita.

Modificadores hematolégicos

A Modulan la produccién o las propiedades de

los eritrocitos, disminuyendo las crisis vaso-
oclusivas.
A Anemia falciforme.

Tratamientos para infecciones pulmonares
crénicas e hiperosméticos

A Manejo de sintomas e infecciones pulmonares.
A Fibrosis quistica.

Fuente: Elaboracién propia.
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Medicamentos autorizados por la EMA
en 1999 — enero 2026* con indicacion
especifica para una o varias de las
enfermedades analizadas. De estos, 11
(83,3%) han sido autorizados en 2020 —
2025, destacando el contexto de elevada
disrupcion en innovacion en el que se
encuentra la terapéutica en estos
momentos.

En conjunto, teniendo en cuenta que el abordaje
de 30 de las 55 patologias analizadas se basa en
medidas dietético-nutricionales, en mas de un
tercio de las enfermedades revisadas existe una o
mas opciones farmacoldgicas (0 terapias
avanzadas, como en el caso de la AME)
disponibles en Espana. En siete patologias se
dispone de tratamientos modificadores de la
enfermedad autorizados a nivel europeo para esa
indicacion, pero que no estan actualmente
disponibles en Espafa, ya sea porgue no cuentan

69,7%

9,1%

9,1%

9,1%
acelerada.

6,1% |) Disponen de autorizacidén condicional.

3,0%

81,8%

000

con Cddigo Nacional (cuatro medicamentos) o
porque, contando con Codigo Nacional, no han
sido incluidos en la prestacion farmacéutica del

*kk

SNS (seis medicamentos)***.

Han contado (12) o cuentan actualmente
(11) con la designacion de
medicamento huérfano™*.

La fibrosis quistica es la enfermedad que
actualmente cuenta con mayor ndmero de
medicamentos para esta indicacion (un total de
once, siendo cinco de ellos para el tratamiento de
Forman parte del Programa PRIME de la infecciones en pacientes con esta enfermedad),
EMA. seguida de la glucogénesis tipo Il/Pompe (cuatro),
y en menor ndmero, la atrofia muscular espinal o
la anemia falciforme (tres).

Son terapias avanzadas, incluyendo
indicaciones para la AME, la SCID y la AF.

Fueron evaluados mediante evaluaciéon

Los medicamentos desarrollados conforman un
conjunto heterogéneo de opciones terapéuticas,
siendo los indicados en patologias del tracto
alimentario y metabolismo el tipo de tratamiento
mayoritario (Tabla 3).

Dispone de una autorizaciéon en
circunstancias excepcionales.

Modifican potencialmente la evolucion
de la enfermedad, actuando sobre la
base genética o sobre los procesos
fisiopatoldgicos subyacentes, logrando
mejoras en la morbilidad, reduccion de
eventos clinicos y, en su caso, la
mortalidad.

* Informacion procedente de la base de datos de la EMA, CIMA y BIFIMED (consultados 30 de enero 2026). No se incluyen en el
analisis la L-carnitina ni la levotiroxina. Los medicamentos cuya indicacion abarca varias enfermedades se contabilizan solo una
vez. Unicamente se contabilizan los medicamentos de referencia. Se incluyen los cinco medicamentos autorizados para
infecciones en pacientes con fibrosis quistica. No se contabilizan los medicamentos generales aplicables a estas enfermedades (p.
)., antiespasticos, relajantes musculares, anticonvulsivos, tratamientos para insuficiencia renal, agentes alcalinizantes, tratamientos
de rescate o emergenciarales, compuestos quelantes, antibicticos de uso general, etc.). No se contabilizan los medicamentos
basados en inmunoglobulinas que podrian emplearse como tratamiento de soporte en la inmunodeficiencia combinada grave; **:
Unicamente se contabilizan los medicamentos que han sido autorizados como huérfanos (i.e. No se contabilizan los medicamentos
que fueron retirados del Registro Comunitario de Medicamentos Huérfanos por la Comision Europea o a peticion del titular de la
autorizacion de comercializacion en el momento de su concesion). *Se trata de un medicamento para el tratamiento de
infecciones, una terapia hiperosmdtica, un farmaco dirigido para fibrosis quistica, un tratamiento para la hiperplasia suprarrenal
congénita, una terapia avanzada para la inmunodeficiencia combinada grave, dos tratamientos para la fenilcetonuria, dos
medicamentos para la anemia falciforme y un tratamiento para episodios agudos de la enfermedad de la orina con olor a jarabe de
arce. Un medicamento esta en estudio o sin peticion de financiacion en el momento de elaboracion del analisis.
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TABLA 3. Medicamentos con indicaciones autorizadas por la

EMA para las enfermedades analizadas (clasificaciéon por grupo

ATC) y situacion en Espana.

Nombre comun

Enfermedad

Caédigo Nacional

Financiacion en

©)

A: Tracto alimentario y metabolismo (n = 13)

en Espafa

Espafa

Fenilbutirato de sodio

Citrulinemia /11

(EMA: dic.1999) Déficit de ornitina transcarbamilasa (] (]
Déficit de carbamil fosfato sintasa
Sepiapterina (EMA: jun. 2025) Fenilcetonurias/hiperfenilalalinemia (%] -
Pegvaliasa (EMA: mayo 2019) Fenilcetonurias/hiperfenilalalinemia (] (]
Betaina anhidra (EMA: feb. 2017)  Homocistinuria (] o
Acidemia propionica
Acido cargltimico Acidemia metilmaldnica
(EMA: feb. 2003) Acidemia isovalérica © ©
Defic. de N-acetilglutamato sintetasa
éﬁggﬂ?g?&?a alfa Glucogenosis tipo II/POMPE (] o
gfﬂi?m?:iggf; alfa Glucogenosis tipo [I/POMPE Qo (/]
Alglucosidasa alfa Glucogenosis tipo 1I/POMPE (] o
(EMA: marz. 2006)
Miglustat (EMA: jun. 2023) Glucogenosis tipo [I/POMPE (] o
Laronidasa (EMA: jun. 2003) Mucopoliscaridosis tipo | (V] (]
Nitisinona (EMA: feb. 2005) Tirosinemia | (] (]
Fenilcetonurias/hiperfenilalalinemia
Sapropterina (EMA: dic. 2008) (] (V]
Déficit de cofactor BH4
Argininemia
Citrulinemia I/1l
f;,\;ﬂ?gg\té;%f; glicerol Aciduria argininsuccinica (] (/]
Déficit de ornitina transcarbamilasa
Déficit de carbamil fosfato sintasa
J: Agentes antiinfecciosos para uso sistémico (n = 5)
E:E?\;ips\;ti][:s tz;golzs)édico Fibrosis quistica (] o
IEOA?L?EEF;%??) Fibrosis quistica (] [x)
Tobrgmicina Fibrosis quistica (] (]
(EMA: feb. 2019)
Levofloxacino (EMA: marz. 2015)  Fibrosis quistica (] (/]
Aztreonamo (EMA: sept. 2009) Fibrosis quistica (V] (]
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TABLA 3. Medicamentos con indicaciones autorizadas por la

EMA para las enfermedades analizadas (clasificaciéon por grupo
ATC) y situacién en Espaiia (continuacion).

%

Nombre comuin Enfermedad

R: Otros medicamentos del sistema respiratorio (n = 6)***

Cdédigo Nacional

en Espafia

Financiacién en
Espafia

Lumacaftor; ivacaftor (EMA: nov.

2015) Fibrosis quistica (/] (/]
Deutivacaftor / tezacaftor / . . L . : o
. Fibrosis quistica En estudio o sin peticion

vanzacaftor (EMA: jun. 2025) q o P
Ivacaftor (EMA: jul. 2012) Fibrosis quistica (/] (/]
Ivacaftor; tezacaftor, elexacaftor . : et

' ’ Fibrosi isti
(EMA: agos. 2020) brosis quistica ° °
Tezacaftor; ivacaftor . . .
(EMA: oct, 2018) Fibrosis quistica (] (]
Manitol (EMA: abr. 2012) Fibrosis quistica (] (%]
L: Agentes antineoplasicos e inmunomoduladores (n = 3)
Fraccion celular autéloga
enriquecida en células CD34+,
gue contiene células CD34+
transducidas con un vector Inmunodeficiencia combinada grave (] -
retroviral que codifica la
secuencia de ADNc humano del
gen ADA (EMA: may. 2016)
Hidroxicarbamida (EMA: jul. 2007) Anemia falciforme (] (]
Hidroxicarbamida (EMA: jul. 2019) Anemia falciforme (%] -
M: Medicamentos dirigidos al sistema musculo  -esquelético (n = 3)
Nusinersén (EMA: may. 2017) Atrofia muscular espinal (] (]
Risdiplam (EMA: marz. 2021) Atrofia muscular espinal (] (V]
Onasemnogén abeparvovec ' :
(EMA: may. 2020) Atrofia muscular espinal (] ]
B: Medicamentos dirigidos a la sangre y 6rganos hematopoyéticos (n = 2)
Exagamglogén autotemcel . .
(EMA: feb, 2024) Anemia falciforme (] (%]
Combinacion de aminoécidos Enfermedad de orina con olor a jarabe o i
(EMA: julio 2025) de arce
H: Preparados hormonales sistémicos (n = 1)
Hidrocortisona** (EMA: may. 2021) Hiperplasia suprarrenal congénita (] (%)

Fuente: elaboracion propia a partir de informacién de la base de datos de la EMA, CIMA y BIFIMED. Fecha de corte: tratamientos
incluidos en la base de datos de la EMA a 30 de enero de 2026. No se incluyen en el andlisis la L-carnitina ni la levotiroxina. Los
medicamentos cuya indicacién abarca varias enfermedades se contabilizan solo una vez. Unicamente se contabilizan los medicamentos de referencia.
Se incluyen los cinco medicamentos autorizados para infecciones en pacientes con fibrosis quistica. No se contabilizan los medicamentos generales
aplicables a estas enfermedades (p. e€j., antiespdsticos, relajantes musculares, anticonvulsivos, tratamientos para insuficiencia renal, agentes
alcalinizantes, tratamientos de rescate o emergencia, compuestos quelantes, antibidticos de uso general, etc.). No se contabilizan los medicamentos
basados en inmunoglobulinas que podrian emplearse como tratamiento de soporte en la inmunodeficiencia combinada grave. Se considera que un
medicamento no esta incluido en la prestacion farmacéutica cuando no se dispone de ninguna presentacion financiada para la indicacion objeto de
estudio.*Se incluye como no financiado, puesto que el medicamento con indicacion especifica para el tratamiento de infecciones pulmonares
cronicas en pacientes con fibrosis quistica ha sido no financiado por resolucion. **Se incluye como no financiado puesto que el medicamento con

indicacion especifica para la hiperplasia suprarrenal congénita ha sido no financiado por resolucion. **Medicamentos sintomaticos.
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Situacion en Espana

De los 33 medicamentos autorizados a nivel
europeo con indicacion para las enfermedades
analizadas™:

Cuentan con Codigo Nacional en
Espana*™.

De los medicamentos con Codigo
Nacional en Espahna:

Estan incluidos en la prestacién
) farmacéutica ***.

De los medicamentos financiados:

6 (26,1%) cuentan con alguna
restriccion con respecto a la indicacion
autorizada™**, relacionadas, entre otros,
con el requisito de una orden de
prescripcion previa (lineas de tratamiento),
criterios adicionales de inicio, continuidad
0 suspension o limitacion a un subgrupo
de pacientes (gj. Pacientes de
determinada edad y peso o con
mutaciones especificas).

*No se incluyen en el andlisis estatal la contabilizacion la L-
camitina y la levotiroxina, ambos autorizados y financiados en
Espafia. Los medicamentos cuya indicacion engloba varias
enfermedades Unicamente se contabilizan una vez. Unicamente
se contabilizan los medicamentos de referencia. Fuente: EMA.

*De los 33 medicamentos contabilizados autorizados: 29
cuentan con Cadigo Nacional en Espafia, y en 4 de los casos no
se cuenta con Codigo Nacional en la fecha de elaboracion del
analisis. Fuente: CIMA.

***Se considera que un medicamento no esta incluido en la
prestacion farmacéutica cuando no se dispone de ninguna
presentacion que esté financiada para la indicacion analizada. De
los 29 medicamentos con Cddigo Nacional en Esparia: 5 han
sido no financiados por resolucion y 1 esta en estudio o sin
peticion de financiacion en el momento de elaboracion del
anadlisis. Fuente: BIFIMED.

***En una, varias o todas las presentaciones.

Informacién de las bases de datos indicadas (consultadas 30 de
enero de 2026).

Detectar para poder tratar

En este contexto, resulta crucial garantizar la
adecuada coordinacion entre los programas de
cribado neonatal y la disponibilidad efectiva de
tratamientos, de forma que el diagndstico precoz
vaya acompanado de un acceso temprano y
equitativo a las intervenciones terapéuticas
necesarias. La falta de coordinacién puede dar lugar
a situaciones en las que, pese a disponer de
tratamientos autorizados y financiados para una
enfermedad, esta no esté incluida de forma
homogénea en los programas de cribado neonatal.

Algunos ejemplos.

La enfermedad de Pompe dispone de cuatro
medicamentos autorizados y financiados en Espana,
y la mucopolisacaridosis tipo |, de un tratamiento
autorizado y financiado (todos ellos terapias de
reemplazo enzimatico o estabilizadores). Sin
embargo, ambas patolcgias no estan incluidas en el
programa de cribado neonatal del SNS, realizandose
su cribado, por ahora, Unicamente en dos
comunidades autbnomas.

Si se amplia el analisis, otras enfermedades como
Gaucher, Niemann-Pick A/B, las mucopolisacaridosis
de tipos Il, VI y VI, la deficiencia de alfa-manosidasa
o la enfermedad de Wolman también cuentan con
tratamientos autorizados y financiados en Espana,
pero actualmente no se incluyen en los programas de
cribado neonatal a nivel estatal o autonomico.

En el contexto de otras enfermedades susceptibles
de ser detectadas mediante cribado neonatal, como
las gangliosidosis I/ll o el déficit de guanidinoacetato
metiltransferasa, aungue no se cuenta por el
momento con tratamientos farmacolégicos
especificos incluidos en la prestacion farmacéutica,
un diagndstico precoz resulta clave para planificar el
seguimiento clinico y aplicar medidas que puedan
reducir la morbilidad.

La incorporacion de estas patologias a los programas
de cribado exige un estudio riguroso, pero la
ausencia de una estrategia coordinada puede
traducirse en pérdidas de oportunidad para
intervenir de forma temprana, modificar el curso
clinico y favorecer una mejor evolucion y calidad de
vida de los pacientes.



Hacia el futuro: avanzando
hacia el acceso y la equidad

El cribado neonatal constituye una herramienta
fundamental para la deteccion precoz de
enfermedades congénitas, permitiendo iniciar de
forma temprana el abordaje terapéutico y
favoreciendo asi un mejor prondéstico y calidad de
vida de los pacientes. En los ultimos afnos, se han
producido avances relevantes tanto en la
actualizacion de los programas de cribado
como en el desarrollo de tratamientos, lo que ha
ampliado las posibilidades de diagndstico vy
abordaje terapéutico en un ndmero creciente de
enfermedades.

Sin embargo, siguen existiendo retos relevantes
gue requieren seguir trabajando de forma
coordinada para consolidar un modelo de cribado
neonatal homogéneo y equitativo en todo el
territorio nacional. Las diferencias entre
comunidades autébnomas en cuanto a las
patologfas incluidas, recursos disponibles vy
organizacion de los circuitos asistenciales vy
terapéuticos, entre otros aspectos, reflejan la
necesidad de avanzar hacia una mayor
armonizacion.

Distintas entidades han subrayado la necesidad
de establecer un marco normativo estatal que
defina criterios comunes, y que permita armonizar
la cartera de servicios de cribado neonatal en
todas las comunidades autonomas'*15. Como
ejemplo, en ltalia, desde 2016, existe una
legislacion  especifica que  establece la
obligatoriedad del cribado neonatal para las
enfermedades “para las que existe evidencia
clentifica de eficacia terapéutica para la terapia
farmacoldgica o dietética, o para las cuales existe
evidencia cientifica de que un diagndstico
temprano, en el periodo neonatal, proporciona
una ventaja en términos de acceso a terapias en
una etapa avanzada de experimentacion,
incluidas las terapias dietéticas”16.

lgualmente, es  necesario  fortalecer la
coordinacion entre la deteccion precoz y la
disponibilidad de tratamientos. Es esencial que
la deteccidon temprana esté acompafada de un
acceso rapido y equitativo a las intervenciones
terapéuticas disponibles, asi como de un
seguimiento especializado.

Otros retos incluyen la mejora y fortalecimiento de
los sistemas de informacion y registro, la
coordinacion asistencial y sociosanitaria o la
incorporacion de la genémica, como palanca
para la medicina personalizada. En este sentido,
iniciativas como el proyecto CrinGenES o
Geneborn' muestran que Espafa tiene las
capacidades necesarias para avanzar en este
ambito, y representan una  oportunidad
estratégica para evolucionar hacia un modelo de
cribado que incorpore la  secuenciacion
gendémica, facilitando asi la deteccidén y manejo
personalizado de enfermedades genéticas
tratables, ademas de permitir incluir aquellas
enfermedades que actualmente no disponen de
marcadores de deteccidon bioguimicos, pero para
las que existen opciones terapéuticas. El cribado
genomico neonatal se perfila como un caso de
uso estratégico del Espacio Europeo de Datos en
Salud, al permitir integrar de forma efectiva los
datos gendmicos en las politicas de salud
publica.

Es igualmente relevante destacar la importancia
de registrar y medir de forma sistematica el
impacto clinico y socioeconémico de la
implementacion del cribado neocnatal y la
instauracion de un potencial tratamiento, con el
objetivo de consolidar un modelo orientado hacia
el valor que mida los resultados asociados a los
programas de cribado y a las intervenciones
terapéuticas. Todo ello, considerando el valor de
la deteccion precoz y la innovacion farmacéutica
desde una perspectiva integral y como inversion
con retornos medibles.



Decalogo de prioridades

En este contexto, resulta necesario consolidar un
modelo de cribado neonatal equitativo,
coordinado, innovador y basado en criterios
comunes, que garantice a todos los recién
nacidos las mismas oportunidades de
diagnostico y tratamiento precoz, con
independencia de su lugar de nacimiento.

@ Definir un programa de cribado

!A neonatal homogéneo y armonizado en
todo el territorio nacional, que garantice la
equidad en el acceso al diagnostico
temprano y la atencién  posterior,
reforzando la coordinacién entre CC. AA.

b

Incorporar de manera agil aquellas
patologias cuya inclusion esté
respaldada por la evidencia cientifica,
sea técnicamente viable y para las que
exista un tratamiento eficaz, con
procesos de valoracion transparentes y
participativos, e implementando
estandares comunes para los programas
piloto que se desarrollen en las CC. AA.

Alinear las patologias cribadas con los
tratamientos disponibles, promoviendo

un diadlogo temprano con la industria
farmacéutica e implementando
mecanismos que faciliten la
incorporacion agil de la innovacion
terapéutica en condiciones de equidad.
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;& Concebir el cribado neonatal como un
\"9\ circuito asistencial integral que incluya

la deteccidon universal, la confirmacion
diagnostica, el acceso al tratamiento, y el
seguimiento especializado,
multidisciplinar, coordinado y continuado,
as/ como la informacion a pacientes y
familiares, incorporando su experiencia
en el diseno y la mejora de los procesos.

&, Desarrollar e implementar las
9 modificaciones normativas y
organizativas necesarias para garantizar
la aplicacion efectiva del cribado en todas
las comunidades, con una adecuada
financiacion y dotacién de recursos, la
revision anual de los mismos y la
inclusion del cribado en las politicas
sociosanitarias a nivel estatal vy
autonémico.

o

Oﬁ\f Integrar sistemas de medicion
r‘ . s . s . .

¥ X sistematica del impacto clinico, social y
econdmico del cribado neonatal y de la
instauracion del tratamiento precoz,
generando evidencia que apoye la toma
de decisiones basadas en datos,
garantizando la accesibilidad a la misma.

Continuar desarrollando y evaluando
proyectos para introducir la gendmica en
el cribado neonatal, integrando la
digitalizacion y el andlisis avanzado de
datos, como palancas clave para la
implementacion equitativa de la medicina
personalizada.

Impulsar la formacion especializada de
5 los profesionales y la informacion,
comunicacion y acompanamiento de los
pacientes, las familias y/o cuidadores a lo
largo del proceso asistencial; asi como el
desarrollo de acciones de sensibilizacion
para aumentar la participacion y cobertura

del programa.

5 Promover la 14D en enfermedades

) congénitas minoritarias, apoyando
iniciativas que contribuyan a acelerar la
generacion de conocimiento en el ambito
diagndstico y terapéutico.

53800 Potenciar la cooperaciéon y trabajo

QTﬂmTD conjunto entre administraciones sanitarias
estatales y autondmicas, organizaciones
de pacientes, comunidad cientifica y
sector farmacéutico en el disefio de
politicas y en la implementacion de las
actuaciones, como elemento
imprescindible para afrontar los retos
actuales y futuros.

Consultar instrumentos para la
implementacion en la pagina siguiente.



Instrumentos para la
implementacion

Para garantizar la implementacion efectiva del
decalogo de prioridades y consolidar un modelo
de cribado neonatal equitativo, coordinado e
innovador, es imprescindible contar con
mecanismos que aseguren la gobernanza, la
coherencia normativa y la sostenibilidad de las
actuaciones. En este sentido, se proponen dos
instrumentos para la implementacidon que
actlan como pilares transversales para la
gjecucion y seguimiento de las acciones, con la
equidad como eje central:

Ley estatal de cribado neonatal.

Marco normativo que considere las
prioridades definidas en este
documento y asegure la equidad en el
cribado neonatal en todo el territorio.
Este marco legal debe incorporar, entre
otros, estandares comunes, procesos
de coordinacion, procedimientos de
revision para adaptarse a la evolucion
cientffica y tecnoldgica y mecanismos
para la medicidn de resultados.

Comité coordinador.

Organo responsable de la propuesta,

o @0 monitorizaciéon 'y evaluacion de las
iniciativas implementadas, incorporando
a representantes de las
administraciones sanitarias estatales vy
autonémicas, asociaciones de
pacientes, industria. farmacéutica,
comunidad cientifica y otros agentes
clave. Este comité se coordinara con
otros 6rganos como los grupos de
trabajo de la Comision de Salud Publica
del Consejo Interterritorial del SNS vy la
Direccion General de Cartera Comun de
Servicios del Sistema Nacional de Salud
y Farmacia del Ministerio de Sanidad.

Consultar resumen en la
pagina 17.
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Instrumentos para la implementacion 0

LEY ESTATAL COMITE COORDINADOR

Marco normativo que considere las prioridades Organo responsable de la propuesta, monitorizacion y
definidas y asegure la equidad en todo el territorio. evaluacion de las iniciativas implementadas,

Debe incorporar, entre otros, estandares comunes, incorporando a representantes de las administraciones
procesos de coordinacion, procedimientos de revision sanitarias estatales y autondmicas, asociaciones de
para adaptarse a la evolucion cientifica y tecnoldgicay pacientes, industria farmacéutica, comunidad cientifica
mecanismos para la medicion de resultados. y otros agentes clave.

Decalogo de prioridades

Definir un programa de cribado neonatal homogéneo y armonizado en todo el territorio nacional, que garantice la
equidad en el acceso al diagnostico temprano y la atencion posterior, reforzando la coordinacion entre CC. AA.

Incorporar de manera agil aquellas patologias cuya inclusion esté respaldada por la evidencia cientifica, sea
técnicamente viable y para las que exista un tratamiento eficaz, con procesos de valoracion transparentes y participativos, e
implementando estandares comunes para los programas piloto que se desarrollen en las CC. AA.
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Alinear las patologias cribadas con los tratamientos disponibles, promoviendo un didlogo temprano con la industria
farmacéutica e implementando mecanismos que faciliten la incorporacion agil de la innovacion terapéutica en
condiciones de equidad.

>

Concebir el cribado neonatal como un circuito asistencial integral que incluya la deteccion universal, la confirmacion
diagndstica, el acceso al tratamiento, y el seguimiento especializado, multidisciplinar, coordinado y continuado, asi como la
informacion a pacientes y familiares, incorporando su experiencia en el disefio y la mejora de los procesos.
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Desarrollar e implementar las modificaciones normativas y organizativas necesarias para garantizar la aplicacion
efectiva del cribado en todas las comunidades, con una adecuada financiacion y dotacion de recursos, la revision
anual de los mismos y la inclusion del cribado en las politicas sociosanitarias a nivel estatal y autonémico.

.=

Integrar sistemas de medicion sistematica del impacto clinico, social y econémico del cribado neonatal y de la
instauracion del tratamiento precoz, generando evidencia que apoye la toma de decisiones basadas en datos, garantizando
la accesibilidad a la misma.
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Continuar desarrollando y evaluando proyectos para introducir la genémica en el cribado neonatal, integrando la
digitalizacion y el analisis avanzado de datos, como palancas clave para la implementacion equitativa de la medicina
personalizada.
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Impulsar la formacion especializada de los profesionales y la informacién, comunicacion y acompaiiamiento de
los pacientes, las familias y/o cuidadores a lo largo del proceso asistencial; asi como el desarrollo de acciones de
sensibilizacion para aumentar la participacion y cobertura del programa.

Promover la I+D en enfermedades congénitas minoritarias, apoyando iniciativas que contribuyan a acelerar la generacion de
conocimiento en el ambito diagndstico y terapéutico.
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Potenciar la cooperacion y trabajo conjunto entre administraciones sanitarias estatales y autondmicas, organizaciones
de pacientes, comunidad cientifica y sector farmacéutico en el diseno de politicas y en la implementacion de las

actuaciones, como elemento imprescindible para afrontar los retos actuales y futuros.
|

O

O
(o)




Abreviaturas
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2-MBG:  2-metilbutiril  dlicinuria.  Deficiencia de
2metilbutiril-CoA deshidrogenasa

2M3HBA: Acidemia 2-metil-3-hidroxibutirica.
Deficiencia de 2-metil-3-hidroxibutiril-CoA
deshidrogenasa

3-MCG:  3-metilcrotonilglicinuria.  Deficiencia  de

3metilcrotonil-CoA carboxilasa

3-MGA: Aciduria  3-metilglutacédnica. Deficiencia
de 3metilglutaconil-CoA hidratasa

AF/SCD: Anemia falciforme.Trastornos hereditarios de
la hemoglobina.

ALD: Adrenoleucodistrofia (ligada al cromosoma X)
AME: Atrofia muscular espinal

ARG: Argininemia. Deficiencia de arginasa

ASA: Aciduria  argininsuccinica. Deficiencia de
argininosuccinato liasa

BH4D: Déficit de cofactor BH4. Hiperfenilalaninemia
por deficiencia de tetrahidrobiopterina

BCKDKD: Deficiencia de cetoacido deshidrogenasa
quinasa de cadena ramificada

BIFIMED: Buscador de la Informacion sobre la
situacion de financiacion de los medicamentos

BKT: Déficit de beta-cetotiolasa
CACTD: Deficiencia  de
translocasa

CFTR: Regulador de la conductancia transmembrana
de la fibrosis quistica

CIMA: Centro de informacion con medicamentos

CIT Ill:  Citrulinemia tipo I/l (Deficiencia de
argininosuccinato sintasa/Deficiencia grave de citrina)
CPS1D: Déficit de carbamil fosfato sintasa

CPT I/Il: Deficiencia de carnitina palmitoiltransferasa /Il
CYS: Cistinuria

DB: Deficiencia de biotinidasa

EMA: Agencia Europea del Medicamento

FQ: Fibrosis quistica. Disfuncion de la proteina CFTR
o0 presencia de dos mutaciones causantes de
enfermedad en el gen CFTR en heteroalelos

GA I: Aciduria glutéarica tipo | (Deficiencia de
glutarilCoA deshidrogenasa)

GA lll: Aciduria glutarica tipo lll. Deficiencia de glutaril-
CoA oxidasa

GALK: Galactosemia GALK. Déficit de galactoquinasa
GALT: Galactosemia GALT. Déficit de galactosa-1-
fosfato uridiltransferasa

H-MET: Hipermetioninemia

HCY: Homocistinurias. Deficiencia de cistationina
beta-sintasa

HC: Hipotiroidismo congénito. Grupo heterogéneo de
alteraciones tiroideas que producen hipofuncion
tiroidea.

carnitina/acilcarnitina

HMG: Aciduria 3-hidroxi-3-metilglutarica. Deficiencia
de 3hidroxi-3-metilglutarilcoenzima A liasa
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HSC: Hiperplasia suprarrenal
Deficiencia de 21-hidroxilasa.

IBDD: Isobutirilglicinuria. Deficiencia de isobutiril-
CoA deshidrogenasa

IVA: Acidemia isovalérica. Deficiencia de isovaleril-
CoA deshidrogenasa

LCHADD: Déficit de 3-hidroxiacil-CoA DH de
cadena larga

MADD:  Deficiencia  multiple  de
deshidrogenasa/aciduria glutarica tipo I
MA: Aciduria maldnica. Deficiencia de malonilCoA-
descarboxilasa
MATD  I/IlI:
transferasa I/Ill
MMA: Acidemia metilmaldnica.
metilmalonil-CoA mutasa.

congeénita.

acil-CoA

Déficit de metionina  adenosil

Deficiencia de

MMA-HCY: Acidemia metilmalénica con
homocistinuria
MCD: Deficiencia multiple de carboxilasa.

Deficiencia de biotinidasa o biotina holocarboxilasa
sintetasa

MTHFRD: Deficiencia de metilen-tetrahidrofoloato
reductasa

MSUD: Enfermedad de la orina con olor a jarabe
de arce. Deficiencia de 2-cetoacido
deshidrogenasa de cadena ramificada

MPS [|: Mucopolisacaridosis tipo |. Deficiencia de
alfa-L-iduronidasa

NAGSD: Hiperamonemia por deficiencia de N-
acetilglutamato sintasa

OTCD: Déficit de ornitina transcarbamilasa

OATD: Déficit de ornitina aminotransferasa

PA:  Acidemia propidnica. Deficiencia de
propionilCoA carboxilasa

PCD: Deficiencia primaria de carnitina/deficiencia
del transportador de carnitina

PKU/HPA: Fenilcetonuria / hiperfenilalaninemia.
Deficiencia de fenilalanina hidroxilasa

Pompe/GSD I: Enfermedad de
Pompe/Glucogenosis tipo 1lI/ Glucogenosis por
deficiencia de maltasa acida
SCADD/MCADD/VLCADD: Deficiencias de acil-
CoA deshidrogenasa de cadena corta/media/muy
larga

SCID: Inmunodeficiencia combinada grave

SMN2: Gen homodlogo de supervivencia de las
neuronas motoras 2

SNS: Sistema Nacional de Salud

TFPD: Déficit de proteina trifuncional mitocondrial
TYR I Tirosinemia tipo |. Deficiencia de
fumarilacetoacetato hidrolasa

TYR II: Tirosinemia tipo Il. Deficiencia de tirosina
aminotransferasa

TYR Ml Deficiencia de 4-
hidroxifenilpiruvatodioxigenasa






