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DEL PROGRAMA DE CRIBADO NEONATAL 
A LA TERAPIA 

PARA LAS LEUCODISTROFIAS 
 
 
Responsable del protocolo clínico: Dr. Davide Tonduti  
UOC di Neurologia Pediatrica – COALA (Centro Ospedaliero per l’Assistenza e la cura delle 
Leucodistrofie e delle condizioni Associate)  
Ospedale dei Bambini V. Buzzi – ASST Fatebenfratelli Sacco, Milano  
 
1. JUSTIFICACIÓN Y OBJETIVOS DEL ESTUDIO 
El “cribado neonatal” es un programa de medicina preventiva esencial, ya que permite la 
identificación precoz de determinadas enfermedades genéticas metabólicas y endocrinológicas raras. 
El diagnóstico precoz de estas enfermedades es muy importante, ya que permite iniciar 
tempranamente terapias y dietas específicas, antes de que puedan causar daños en el organismo del 
neonato enfermo. 
 
En este estudio nos centramos principalmente en la Adrenoleucodistrofia ligada al cromosoma X 
(ALD-X), una leucodistrofia rara (es decir, una enfermedad neurodegenerativa) que puede tener un 
curso fatal si no se reconoce y se trata a tiempo, pero que todavía no está incluida en el programa de 
cribado neonatal. El objetivo principal de este estudio es desarrollar el método de cribado neonatal 
para la ALD-X, y permitir que la enfermedad se diagnostique al nacer, antes de que se manifiesten 
los signos de la enfermedad. También pretendemos organizar e iniciar un monitoreo clínico-
instrumental multidisciplinario inmediato y, cuando sea necesario, iniciar el tratamiento precoz de 
los pacientes enfermos. 
 
El método de cribado neonatal para la ALD-X también puede detectar algunas otras leucodistrofias: 
el síndrome de Aicardi-Goutières y los trastornos del espectro de Zellweger. Por lo tanto, es posible 
que algunos de los niños que dan positivo en el cribado neonatal de la ALD-X tengan realmente una 
de estas enfermedades. Hoy en día, para el síndrome de Aicardi-Goutières existen terapias que 
pueden ayudar a mejorar muchos síntomas. En ambos casos, el cribado neonatal acorta 
significativamente el tiempo de diagnóstico y proporciona un acceso rápido a la asistencia y a los 
tratamientos específicos disponibles. 
 
Se subraya que: 

 El cribado es una importante actividad de medicina preventiva que puede evitar, o reducir en 
gran medida, los daños de algunas enfermedades congénitas. 

 Aunque utiliza una metodología de vanguardia altamente sensible, incluso este tipo de 
cribado puede no identificar a todos los neonatos enfermos presentes en la población 
examinada. Por lo tanto, es posible que algunos neonatos, aunque enfermos, no sean 
identificados por el programa de cribado debido a determinadas condiciones. 

 Los programas de cribado están concebidos para minimizar la molestia acarreada al recién 
nacido y la incomodidad para la familia. 

 Algunos neonatos son llamados de nuevo sólo para un control de seguridad de la primera 
prueba con resultados "dudosos". 

 Es muy importante que todos los neonatos con resultados positivos hagan los exámenes 
previstos por el programa de cribado. 

 La positividad de una prueba de cribado no implica que el neonato esté enfermo, sólo 
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significa que será necesario hacer examenes sucesivos, que serán solicitados específicamente 
por nuestro Centro. 

 
2. ¿QUÉ IMPLICA LA PARTICIPACIÓN EN EL ESTUDIO? 
El cribado neonatal se realiza mediante la extracción de unas gotas de sangre del talón del bebé 
durante su hospitalización en el centro de maternidad entre las 48 y las 72 horas, un procedimiento 
que ya se utiliza para el cribado obligatorio. 
En caso de resultado "dudoso", nos pondremos en contacto con ustedes y se repetirá la prueba con 
una nueva muestra de sangre. 
Si la repetición de la prueba vuelve a dar un resultado positivo, no significa que su bebé esté 
enfermo, pero será necesario realizar algunas investigaciones específicas para comprobarlo o 
excluirlo. Por este motivo, si la prueba vuelve a ser positiva, nos pondremos en contacto con ustedes 
para concertar una visita al centro de leucodistrofia COALA del Hospital Infantil V. Buzzi de 
Milán. Allí se encontrarán con especialistas expertos en leucodistrofias que les darán toda la 
información y les explicarán los siguientes pasos en el estudio diagnóstico, el eventual monitoreo 
clínico-instrumental y las implicaciones terapéuticas. Se les ofrecerá un análisis genético para 
descartar o comprobar si su hijo está realmente enfermo. La prueba genética sólo se llevará a cabo si 
ustedes dan su consentimiento. 
Aceptando la realización de la prueba, y en caso de que la genética confirme el resultado del cribado, 
podrán ser incluidos inmediatamente en el programa clínico organizado específicamente en el centro 
COALA.     
La participación en el estudio no supone ningún coste o ahorro adicional. 
 
3. BENEFICIOS POTENCIALES DE LA PARTICIPACIÓN EN EL ESTUDIO 
Gracias a este estudio, será posible realizar un diagnóstico precoz y, sobre todo, acceder rápidamente 
a la asistencia y a los tratamientos disponibles para la Adrenoleucodistrofia ligada al cromosoma X, 
las enfermedades peroxisomales del espectro Zellweger, y el síndrome de Aicardi-Goutières. 
 
4. RIESGOS POTENCIALES DE LA PARTICIPACIÓN EN EL ESTUDIO 
La participación en el estudio no conlleva ningún riesgo. 
 
5. DERECHOS DEL PACIENTE 
Usted es libre de decidir que su hijo no participe en el estudio y es libre de retirarlo en cualquier 
momento, incluso sin previo aviso o explicación. Esto no supondrá ningún cambio en el itinerario 
asistencial del bebé; en cualquier caso, no se le privará del tratamiento terapéutico y de la mejor 
atención médica necesaria para la situación clínica de su hijo. Si retira su consentimiento de 
participación, no se pondrán más datos a disposición del estudio y usted podrá solicitar la 
destrucción de todos los datos recogidos. 
También tiene derecho a pedir consejo a su médico de cabecera o a otra persona de confianza sobre el 
contenido del estudio. 
El Dr. Davide Tonduti es responsable de la correcta ejecución del protocolo clínico, en el ámbito de 
las normas que rigen la buena práctica médica y a la luz de las indicaciones de esta Hoja 
Informativa. Queda a disposición del paciente para cualquier solicitud de aclaración o explicación 
sobre el tratamiento experimental que se está llevando a cabo; 
Los datos relativos a su hijo se mantendrán estrictamente confidenciales y anónimos. Los resultados 
podrán divulgarse a terceros o publicarse, pero sin ninguna referencia personal. En todos los casos, 
se respetará la normativa aplicable en materia de protección de la privacidad. 
En caso de que sean necesarios nuevos análisis, incluso en muestras ya tomadas y codificadas, se le 
informará inmediatamente; la realización de dichos análisis estará sujeta a la obtención de un 
nuevo Consentimiento. 
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Durante toda la duración del tratamiento, podrá solicitar información o hacer preguntas al 
responsable del estudio sobre los datos adquiridos durante la experimentación y sobre su evolución 
con respecto a su caso; asimismo, al final de la investigación, si lo solicita, se le comunicarán los 
resultados que le conciernen; 
 
6. RESPONSABILIDAD DEL PACIENTE 
El estudio no conlleva ninguna responsabilidad ni obligación para el paciente y su familia. 
 
 
7. MÁS INFORMACIÓN 
El Dr. Davide Tonduti estará disponible para cualquier información, aclaración o comunicación 
durante el estudio. 
El protocolo del estudio que se le propone ha sido redactado de acuerdo con las Normas de Buena 
Práctica Clínica de la Unión Europea y la revisión actual de la Declaración de Helsinki, y ha sido 
aprobado por la CE de este centro. 
 
8. USO Y PROTECCIÓN DE DATOS 
Los datos recogidos serán leídos, procesados, analizados y presentados por los médicos de la Consulta 
y las Autoridades Competentes. Las informaciones relativas a su hijo estarán codificadas y su 
identidad no se revelará ni estará publicamente disponible. 
Estas informaciones serán tratadas de forma estrictamente confidencial de acuerdo con el Decreto 
Legislativo 196/2003, Reglamento UE 679/2016 y  sucesivas modificaciones y complementos (Ley de 
Privacidad) y sólo se utilizará con fines de investigación en relación con este estudio. 
El resultado escrito del estudio puede presentarse a las Autoridades. El resultado también se 
publicará en artículos científicos. Todos los datos presentados en informes y publicaciones se 
codificarán, excluyendo cualquier posible referencia personal al paciente. Su hijo no será 
identificado en ningún informe/publicación. La referencia esencial seguirá siendo en todo caso lo 
dispuesto por el Decreto Legislativo Reglamento UE 679/2016. 
 
 
Dr. Davide Tonduti 
Responsabile dello Studio - Dirigente medico Neuropsichiatra Infantile 
UOC Neurologia Pediatrica  
COALA (Centro Ospedaliero per l’Assistenza e la cura delle Leucodistrofie e delle condizioni 
Associate) 
Ospedale dei Bambini V. Buzzi-ASST Fatebenefratelli Sacco 
Via Castelvetro,32 - 20154 Milano 
02-63635433 (Segreteria UOC Neurologia Pediatrica) 
3893117713 (Segreteria COALA) 
davide.tonduti@asst-fbf-sacco.it 
www.asst-fbf-sacco.it 
info@ilcoala.it 
www.ilcoala.it 

mailto:davide.tonduti@asst-fbf-sacco.it
http://www.asst-fbf-sacco.it/
mailto:info@ilcoala.it
http://www.ilcoala.it/
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DEL PROGRAMA DE CRIBADO NEONATAL 
A LA TERAPIA 

PARA LAS LEUCODISTROFIAS 
 

 
 

 

El abajo firmante.................................................................... nacido en........................................................ 

el .................................. con domicilio en........................................................... (C.P.....................) 

calle............................................... Teléfono.......................................Correo e. ......................................... ........ 

ejerciente de la patria potestad sobre el recién nacido: 

o Apellidos, Nombre(s)……………………………………………………………………………. 

 

o Nacido en ...../...../....... CIF (si ya disponible).......................................................................... 

 

en el Hospital o Residencia de la Región de Lombardía (especificar)........................................................ 

.................................................................Ciudad................................................... (C.P..............................) 

  󠄀 Consiente 

  󠄀 No consiente 

que en el papel de cribado neonatal del mencionado recién nacido, ya tomado para el Cribado 

Neonatal obligatorio, se realicen también los procedimientos previstos para el Cribado Neonatal de 

la Adrenoleucodistrofia ligada al cromosoma X, según la lista y la información recibida. 

 

También declara: 
 
¿Ha tenido tiempo suficiente para leer detenidamente y comprender la Hoja Informativa y, 
posiblemente, obtener una explicacion sobre su contenido? 
SI       NO 

 
¿Ha recibido del Dr. .................................................., que trabaja en la división/servicio de 
.................................................., explicaciones exhaustivas sobre la participación de su hijo en el 
estudio experimental en cuestión, tal y como se indica en la Hoja Informativa que se adjunta? 
SI       NO 
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¿Ha podido hacer todas las preguntas que ha considerado necesarias? 

SI       NO 

 

¿Ha recibido respuestas satisfactorias? 

SI       NO 

 

¿Ha pedido consejo a su médico de cabecera o a otra persona de confianza sobre el contenido del 
estudio? 

SI       NO 

 

Si no lo ha solicitado, ¿es porque no lo ha considerado necesario? 

SI        NO 

 

¿Ha sido informado de su derecho a retirar a su hijo del estudio en cualquier momento, sin tener 
que dar explicaciones y sin perjudicar la atención médica futura? 

SI        NO 

 

¿Es consciente de que siempre puede solicitar información sobre la evolución de la experimentación 
con respecto a su hijo? 

SI         NO 

 

Se ha designado al Dr. .................................................. como su médico de referencia para cualquier 
otra consulta o información relacionada con la experimentación. 

SI         NO 

 

¿Autoriza a los responsables de la experimentación y a otras autoridades competentes a tener acceso 
a los datos relativos a la participación de su hijo en el estudio, que en cualquier caso serán tratados 
de forma estrictamente confidencial? 

SI          NO 

 

¿Se le ha proporcionado una copia de la Hoja Informativa y del Consentimiento Informado para su 
consulta? 

SI          NO 

 

¿Ha tenido el tiempo y la oportunidad adecuados de tomar una decisión informada? 

SI          NO 
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"Declaro que he recibido la carta de información para mi Médico de Cabecera; consciente de la 
importancia de esta comunicación, decidiré, bajo mi responsabilidad personal, si transmitirla o no". 

 

Fecha____________________ 

Atentamente, 

 

Apellidos, Nombre(s) y Firma del Padre: ……………………………………………………………………….................... 

Apellidos, Nombre(s) y Firma de la Madre: ………………………………………………………………………................ 

 

Firma del médico que ha informado al paciente 

___________________________ 

 

------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------ 
 
 

El Dr. .................................................., abajo firmante, certifica que el Sr. .............................................., 
en el momento en que leyó la Hoja de Información anexa, respondió coherentemente a todas las 
preguntas y firmó este consentimiento para participar en el presente estudio, habiendo entendido 
claramente la información recibida y siendo capaz de tomar una decisión plenamente informada. 

 

Fecha______________ 

Firma del médico que ha informado al paciente 

___________________________ 

 


