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Las Inmunodeficiencias Combinadas Graves (IDCGs) y la Atrofia Muscular Espinal (AME) son enfermedades raras pero fatales. La deteccio n temprana de estas posibilita un 

tratamiento ra pido y eficaz, mejorando así  el prono stico de los pacientes. En enero de 2021 iniciamos el primer estudio piloto en Espan a para la deteccio n conjunta de 

IDCGs y AME mediante la te cnica de RT-PCR, realizando una determinacio n conjunta de TRECS/KRECS/SMN-1 a partir de muestras de sangre de talón de neonatos. 

A partir de muestras de sangre seca de talo n de neonatos nacidos en hospitales de Andalucí a occidental y Ceuta, fue realizada la elucio n de ADN y la RT-PCR (Fig. 1). La 

deteccio n de IDCG fue mediante cuantificacio n absoluta de TRECS y KRECS, y el punto de corte establecido fue de 6 (copias/punch) para TRECS y 4 (copias/punch) para 

KRECS. En el caso de AME, la no amplificacio n de SMN-1 es indicador de patogenicidad. Como control de calidad del ADN fue utilizada la β-actina. Fueron incluidos controles 

de pacientes diagnosticados por nuestro centro (AME e IDCG) y controles externos (CDC, Atlanta). 

 Somos el primer grupo en Espan a que esta  realizando un cribado conjunto de AME y IDCG, siendo centro referente en este sentido. 

 Debido a la baja incidencia de estas patologí as no ha sido detectado de manera prospectiva ningu n caso de AME o IDCG. 

 La te cnica es muy sensible tanto para AME como para IDCG, detectando controles de manera correcta. 

 La tasa de repeticio n de KRECS es elevada, incrementando el coste/eficacia de la te cnica. Por ello sugerimos una posible exclusio n de este para metro de la te cnica.  

 Los resultados son prometedores, por lo que en el futuro se pretende incluir ambas patologías en la cartera de cribado neonatal rutinario de Andalucía. 
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Figura 3. Ciclos de amplificación (Ct) de 12057 neonatos cribados prospectivos 

(rojo), controles internos y externos (verde) y diagnosticados retrospectivamente 

(azul). La media de Ct del gen SMN-1 es 29, 3 (σ =0,9) y de β-actina es 25,1 (σ =1). 

Figura 2. Distribución de los valores absolutos de TRECS y KRECS (copias/punch) 

de las muestras analizadas prospectivamente (12057) de diferentes controles internos 

y de casos sospecha llegados a nuestro laboratorio.  
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Fueron cribados 12057 neonatos de manera prospectiva, y se incluyeron 2 controles internos de IDCG y 2 pacientes diagnosticados de manera retrospectiva (XLA y ADA-

SCID) (Fig. 2). Adema s, fueron incluidos 10 controles externos del CDC de Atlanta y 1 paciente diagnosticado de manera retrospectiva de AME (Fig. 3). 

Figura 1. Procesamiento de las muestras.  
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