
EFECTIVIDAD CLÍNICA DEL CRIBADO NEONATAL DE
ERRORES CONGÉNITOS DEL METABOLISMO MEDIANTE
MS/MS. ACTUALIZACIÓN: DEFICIENCIA PRIMARIA DE
CARNITINA Y DEFICIENCIA DE ACIL-COA
DESHIDROGENASA DE CADENA MUY LARGA.
La inclusión de una enfermedad en un Programa de Cribado Neonatal (PNC)

debe realizarse de forma racional y eficiente, y sólo se recomienda realizar el

cribado de aquellas que cumplen determinados requisitos y en las que existe

evidencia del beneficio de su detección precoz. En este informe actualizamos a

petición del Ministerio de Sanidad, la evidencia sobre el cumplimiento de los

requisitos de cribado y los beneficios y riesgos de incluir dos enfermedades en

el PCN del SNS: el déficit primario de Carnitina y la Deficiencia de acil-CoA-

Deshidrogenasa de cadena muy larga.
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