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Acuerdo n.°1359
El Organo Ejecutivo en el Ramo de Salud

Considerando:

Que la Constitucion de la Republica en sus articulos<l y 65 expresa que El Salvador
reconoce a la persona humana como el origen y el fin de la actividad del Estado, y por lo
cual debe asegurar a los habitantes de la Republica, el goce de la libertad, la salud, la
cultura, el bienestar econdmico vy la justicia secial, reconociendo a la salud como un
bien publico, del cual tanto el Estado como las personas estan obligados a velar por su
conservacion y mantenimiento.

Que los articulos 40 del Codigo de Salud ¥ 42 del Reglamento Interno del Organo
Ejecutivo establecen que corresponde al Ministerio de Salud, dictar las normas y técnicas
en materia de salud, ordenar las medidas y disposiciones necesarias para resguardar la
salud, asi como organizar). coofrdinar 'y evaluar la ejecucion de las actividades
relacionadas con la Salud.

Que el literal “e" del articulo 14 de la Ley del Sistema Nacional Integrado de Salud
establece que corresponde al Ministerio de Salud, promover la adopcion de los modelos
de atencion, gestion, provision, financiamiento y rehabilitacion en salud, coordinando su
implementacion progresiva.

Que el 22 de diciembre de 2015, se emitieron los Lineamientos técnicos de tamizaje
neonatal para hipotir@idismo congénito, que establece directrices para el tamizaje
dentro de los'éstablecimientos que conforma la RIIS, del neonato, a fin de detectar
oportunamente el hipotiroidismo congénito e iniciar el tratamiento temprano e integral,
previniendo asi la discapacidad irreversible que ocasiona.

Que los mencienados lineamientos no obligan a todos los miembros del Sistema
Nacional Integrado de Salud, asi como debe definir con mayor precision, las directrices
para la realizacion del tamizaje metabolico neonatal, y con ello hacer una deteccion
oportuna de los problemas metabdlicos de hipotiroidismo congénito, fenilcetonuria,
fibrosis ‘quistica, hiperplasia suprarrenal congénita, tirosinemia neonatal transitoria y
enfermedad de jarabe de arce, lo cual permite el inicio del tratamiento temprano e
integral, que prevenga la discapacidad irreversible que éstas ocasionan.

POR TANTO, en uso de las facultades legales, ACUERDA emitir los siguientes:

Lineamientos técnicos para realizar tamizaje metabolico neonatal



I. Introduccién

El Ministerio de Salud, en el contexto de la Politica Nacional de Apoyo al Desarrollo Infantil
Temprano “Crecer Juntos” y en consonancia con la reciente Ley Nacer con Carifio paraun Parto
Respetado y un Cuidado Carifloso y Sensible para el Recién Nacido, emanada ‘desde &l
Despacho de La Primera Dama, decide implementar estrategias para cdisminuir l(a
morbimortalidad, incluyendo el abordaje de aquellas situaciones o condiciones/que afecten el
neurodesarrollo en los niflos y nifias.

En este sentido, se ha tomado a bien, ampliar el tamizaje metabolicooneonatal para incluir la
deteccion de los errores congénitos del metabolismo mas frecuentes como son: hipotiroidismo
congénito, fibrosis quistica, fenilcetonuria, tirosinemia neonatal transitoria, enfermedad de jarabe
de arce e hiperplasia suprarrenal congénita.

Por lo anterior, los presentes lineamientos técnicos de.tamizajé metabolico neonatal, describen
las disposiciones para realizar la toma de muestra para la deteccion, confirmacion diagnostica,
tratamiento oportuno, seguimiento, monitoreoy evaluacion en los establecimientos del Sistema
Nacional Integrado de Salud (SNIS).

II. Objetivos

General

Definir las directrices para el tamizaje metabolico neonatal en los establecimientos del Sistema
Nacional Integrado de Salud para la deteccion oportuna de los problemas metabodlicos de
hipotiroidismo congénito, fenilcetonuria, fibrosis quistica, hiperplasia suprarrenal congénita,
tirosinemia neonatal transitoria y €nfermedad de jarabe de arce, que permita el inicio del
tratamiento temprano € integral, que prevenga la discapacidad irreversible que estas ocasionan.

Especificos

1. Establecer (as directrices para deteccion, diagnostico temprano, tratamiento oportuno y
seguimiento de los casos sospechosos y confirmados de hipotiroidismo congénito,
hiperplasia suprarrenal congénita, enfermedad de jarabe de arce, fenilcetonuria,
tirosinemias y fibrosis quistica.

2. Establecer el flujo de atencion, abordaje de la toma y envio de la muestra en el Sistema
Nacional Integrado de Salud.

3. Estandarizar el sistema informatico en linea para el reporte de resultados de tamizaje
metabodlico neonatal en el Sistema Nacional Integrado de Salud.



III. Ambito de aplicacidon
Estan sujetos al cumplimiento de estos lineamientos técnicos, el personal que labora en las

instituciones del Sistema Nacional Integrado de Salud, de acuerdo con el ambito de/ su
competencia.

IV. Antecedentes

En El Salvador, El Ministerio de Salud, logra implementar el tamizaje metabolico necnatal.en el
2008, con el fin primordial de la deteccion precoz del hipotiroidismo congénito © créetinismo
como una estrategia para disminuir la morbimortalidad infantil y reducir el retraso mental
prevenible, mejorando la calidad de vida de los nifios y nifias. Dicho programa. resulto ser exitoso
permitiendo la deteccion de la enfermedad y tratamiento oportuno, desafortunadamente por
falta de presupuesto institucional no habia sido posible mantener la continuidad de dicho
programa.

En el 2017, se une a este esfuerzo el Instituto Salvadorefio.del Sequro Social, iniciando con el
tamizaje para detectar hipotiroidismo congénito, fenilcetonuria y fibrosis quistica para los hijos
de los derechohabientes.

Actualmente las autoridades gubernamentales, han reconocido la importancia de dicho tamizaje
y con el apoyo incondicional de la Primera Dama de (@ Républica, se ha logrado la inclusion y
ampliacion del tamizaje metabolico neonatal.en el Sistema Nacional Integrado de Salud a seis
enfermedades: hipotiroidismo congénito,/ fiperplasia suprarrenal congénita, enfermedad de
jarabe de arce, fenilcetonuria, tirosinemia. neonatal transitoria y fibrosis quistica, que garantizara
la continuidad del mismo, permitiendo que l©s nifos, sus familias y la sociedad en general
avance hacia un futuro mejor, teniendo en cuénta que estas enfermedades no son evidentes al
momento del nacimiento y las seclelas son.irreversibles, por lo que se vuelve necesario realizar
el diagnostico y tratamiento oportunamente.

V. Generalidades

A. Tamizaje neonatal

Es la busqueda temprana de enfermedades que no son facilmente detectadas en las primeras
semanas de vida y que pueden tener grandes consecuencias en un futuro. Son detectadas por
exdmenes de laboratorio y otros procedimientos diagndsticos. (1)

:Que enfermedades se pueden identificar?

A través del tamizaje neonatal se identifican enfermedades que se presentan con relativa
freCuencia, cuyo diagnostico y tratamiento oportuno mejora significativamente la calidad de vida
del nifo, nifa y su familia. Estas enfermedades no son aparentes al momento del nacimiento y
las secuelas pueden ser irreversibles, por lo que se vuelve necesario realizar esta evaluacion lo
mas pronto posible. (1)



Los programas de tamizaje neonatal (screening en inglés), deben ser aplicados a todos los recién
nacidos, para poder encontrar a los afectados. No es un procedimiento diagndstico, ya que los
sujetos con resultados sospechosos deben someterse a una prueba diagndstica confirmatoria.
(2)

Actualmente se lleva a cabo en todos los paises, mediante el analisis de gotas de sangre
recolectadas en papel filtro especifico, que se conoce como “tarjeta de Guthrie”, .en honer a su
inventor el doctor Robert Guthrie.

El tamizaje neonatal no sélo implica la recoleccion de muestra y su analisis, SINO gue se trata de
un sistema completo de atencidon para el seguimiento de los casos. (2)

Para lograr estos objetivos es indispensable educacion, preparacion . €ompromiso del personal
multidisciplinario de salud involucrados en el proceso, asi comoda difusiony sensibilizacion en la
poblacioén y de las instituciones involucradas en el cuidado dedassalud. (2)

B. Evaluacibn y seleccion de muestras

De la calidad de la muestra depende la exactitud de los valores de las pruebas y el origen de los
falsos positivos o negativos en el tamizaje, las muestras llegaran al laboratorio de tamizaje
neonatal, se registraran y revisaran para encontrar las qué no cumplen los requisitos solicitados
e informar al centro de referencia para que envien nueva muestra.

A continuacion, se describen las caractéristicas de una muestra bien tomada y otros tipos de
muestra relacionadas a la toma de la.misma: (Ver anexo 11)

1. Muestra bien tomada (adecuada): es aquella en la que se aplica una gota de sangre en
el centro de cada @irculo marcado en el papel filtro, debe llenar por completo los
circulos impregnando tanto el derecho como por el revés sin rebasar los limites.

2. Muestras mal tomadas: son aquellas cuya aplicacion en el papel filtro no asegura una
distribucionwniferme, se han coagulado, son insuficientes, excesivas, diluidas © muestras
que se hanimezclado de un circulo hacia otro. Se detallan a continuacion:

e /Muestras excesivas y sobresaturadas: cuando la gota de sangre invade al circulo
vecine o cuando se depositan varias gotas de sangre en un mismo circulo.

e  Muestras insuficientes: la gota de sangre es muy pequefia o no impregna la parte
posterior de la tarjeta de papel filtro.

e Muestras diluidas: es cuando se ha aplicado exceso de liquido intersticial
usualmente debido a la expresion del talon durante la toma de muestra.

e Muestras contaminadas: pueden ser diluidas con otros liquidos, ejemplo: alcohol
0 contaminacion bacteriana por mala técnica de asepsia.
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e Muestras duplicadas:
a) Muestras tomadas por el mismo establecimiento, una muestra seleccionada
identificada correctamente y otra sin identificacion de descarte, lo
genera la duplicidad de muestra para el mismo nifio.
b) Dos muestras para un mismo paciente, tomadas e ide
correctamente en diferentes establecimientos, en los cuales, no se
respectivo comprobante en las cartillas, lo que genera que elipe
salud, padres o cuidadores soliciten nuevamente el tamizaje p lta de
informacion de la primera muestra.

3. Descarte a solicitud del establecimiento que toma la muestra:
establecimiento solicita ser descartadas o anuladas por diferentes
de boletas, inadecuado almacenamiento, accidente en mome =N a de muestra
o transporte, etc.)

Las pruebas de mala calidad plantean: (3)

Falsos positivos y falsos negativos \
e Resultados no confiables.
e Demora en la emision de resultados.

o Pérdida de casos positivos
e Nueva toma de muestra innecesaria.
e Aumento de carga de trabajo en el
e Mayor costo asociado a la repetici

Todo analisis de laborat que monitoree el
procedimiento en form fin de garantizar el control de la calidad de todas las pruebas
que se realicen, el cu

°
M
%)
Q
)
[0}
5
®
Q
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o
-
Q
—
o
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o

de nifos y niAas.
cion de casos sospechosos.
ento, seguimiento y rehabilitacion.

ar la optimizacion de un programa de tamizaje metabdlico es obligatorio que los
atorios que procesan muestras apliquen programas internos de control en las diferentes
Das del proceso:
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a) Etapa preanalitica:
e Toma de muestra.
e Secado de muestra.
e Envio de muestra.

El envio de la muestra debe ser en un plazo no mayor a 72 horas.

b) Etapa analitica:

e Recepciony seleccion de muestras.
e Perforacion de muestras.

e Preparacion de placas N
e Emision de resultados.

1. Todos los reactivos, estandares y calibradores debe
caducidad.

2. Por cada corrida analitica se debe hacer
valida.

3. El coeficiente de variacion para cada punto de la
su valor nominal.

4. Cada placa debe tener una serie
aceptacion establecidos en el certif:

5. No mezclar reactivos de lotes re

6. Realizar y reportar el control
procesadas en el area.

7. Realizar y reportar el co L de
entidad evaluadora. :

sados antes de la fecha de
calibracion, para que la corrida sea
a no debe ser mayor de +/- 15% de
tos, estos deben cumplir los intervalos de
alitico proporcionado por el proveedor.

una misma placa.
idad interno diariamente a todas las pruebas

lidad externo semestralmente o segun requiera la

Cada laboratorio que p stras de tamizaje debe establecer su punto de corte, en base
a la poblacion estudi valor en el cual basan la determinacion de un resultado normal o
sospechoso, asi ¢ participar en un programa de aseguramiento de la calidad externo.

c) Eta osta ica:

ga de resultados al sistema de reporte en linea.
ion de casos sospechosos.

on de pruebas confirmatorias a nifios y nifas sospechosos.
uimiento de casos positivos.
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D. Revisiéon general de la enfermedades incluidas en el Programa Nacional de
Tamizaje Metabdlico Neonatal en EI Salvador:

Hipotiroidismo congénito.
Hiperplasia suprarrenal congénita.
Enfermedad de jarabe de arce.
Fenilcetonuria.

Tirosinemia neonatal transitoria.

N h =

Fibrosis quistica.

1. Hipotiroidismo congénito

Nombre de la enfermedad: Hipotiroidismo congénito
Abreviatura: HC
CIE-10: EOO, EO3.0, EO51

El hipotiroidismo congénito es un sindrome clinico y bloguimico resultado de la hipoactividad
bioldgica de las hormonas tiroideas durantedavida fetal, ya sea por un déficit en su produccion,
resistencia a su accion en los tejidos diana o alteracion de su transporte o metabolismo; que
compromete principalmente el sistema nervioso central y el sistema esquelético. (1)

Las hormonas tiroideas son imprescindibles para el desarrollo cerebral durante las etapas,
prenatal y posnatal.

El hipotiroidismo congénito esla causa de retraso mental prevenible mas frecuente, esto justifica
la existencia de un programa de tamizaje neonatal, ya que la enfermedad diagnosticada y tratada
precozmente (en los 30 primeros dias de vida), representa para los nifios y niflas un coeficiente
de inteligencia dentro/de los limites normales sin presentar problemas cognoscitivos y un
crecimiento somatice satisfactorio. (2)

El tamizaje metabolico neonatal para la deteccion de hipotiroidismo congénito es totalmente
recomendable,"con un grado de recomendacion Ay nivel de evidencia |. (3)

Epidemiologia

Antes.de la llegada de los programas de tamizaje neonatal, el hipotiroidismo congénito se
diagnosticaba de forma tardia y a través de la clinica. La incidencia de la enfermedad previa a la
aplicacion del cribado neonatal oscilaba entre 1:7,000-1:10,000, aumentando hasta 1:3000-
14000 ftras su instauracion y en la actualidad se situa entre 1:1400-1:2800. (3)

En nuestro pais segun estudio publicado en el 2015, los tamizajes realizados a los recién nacidos
(gue no constituyen el 100%) es de 1:2,380 a 1:2,670. (4)
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Causas

El hipotiroidismo congénito (HC) puede ser permanente o transitorio. (Ver Tabla 1). El HE
transitorio, presente generalmente en recién nacidos prematuros, se debe a la inmadurez del
sistema tiroideo, presentando bajas concentraciones séricas de tiroxina (T4 libre) Wy total,
hormona estimulante de la tiroides (TSH) en rangos normales y respuesta normal de T4 y TSH a
hormona liberadora de tirotropina. Este puede ser inducido por yodo, anticuerpos maternos e
incluso, uso de drogas antitiroideas maternas. El HC permanente puede ser de etiologia primaria,
secundaria (central) o periférica. Las causas primarias incluyen disgenesia tiroidea y deficiencias
en la produccion de hormonas tiroideas las cuales incluyen resistencia a la unién o sefalizacion
de TSH. El HC secundario se debe a la disminucion de la sintesis, secrecion o bidactividad de la
TSH, que no consigue estimular correctamente una glandula tiroidea completamente normal. El
Hipotiroidismo congénito periférico resulta de defectos en el transporte, metabolismo de la
hormona tiroidea, o resistencia a la accion de la hormona. (1)

Tabla N°1. Clasificacién segtn etiologia

Hipotiroidismo congénito primario

Hipotiroidismo congénito
secundario o central

Hipotiroidisimo congénito
periférico

Hipotiroidismo congénito
transitorio

Disgenesia tiroidea: debido a
anomalias en el desarrollo de la
glandula (ectopia tiroidea, tiroides
ausente, hipoplasia y hemigenesia).
e Mutaciones en los
factores de transcripcion:
FOXEL, NKX2,1, PAX-8.
Dishormonoggénesis tiroidea: debido
a produccion
hormona tiroidea.
e Mutaciones asociadas:

impedida  de

DUOX2, gen de |la
tiroperoxidasa (TPO),
Tg(Sintesis de
tiroglobulina), NIS

(simportador Sodio Yodo),
THOX 2 (pperoxido  de
hidrogeno), GNAS1
(resistencia a TSH).

Deficiencia TSH aislada:

e Mutacionen el
gen de la
subunidad de
TSH.

Deficiencia de hormona
liberadora de Titotropina
(TRH)

e Sindromede
Interrupcion del
tallo hipofisiario,
lesion
hipotalamica.

Resistencia a TRH

e  Mutacion en
genes de
receptor de
TRH(TRHR).

Hipotiroidismo debido a
factores de transcripcién
deficientes involucrados en
el desarrollo o funcién
pituitaria.

e Mutaciones en
HESX1, LHX3,
LHX4, PITY,
PROP1, IGSF1.

Resistencia a hormona
tiroidea.
® < Mutacion en el

receptor tiroideo B.

Anormalidades en el
transporte de la hormona.

e Sindrome Allan
Herndon -Dudley
(mutacion en el
gen del
transportador de
monocarboxilasa
8(MCT8)

Uso materno de drogas anti-
tiroideas.

Paso transplacentario de
anticuerpos maternos
bloqueadores de receptor de
TSH.

Exceso o deficiencias de iodo

maternal o neonatal.

Mutaciones heterocigoticas
de THOX2 o DUOXAZ2.

Hemangioma hepitico
congénito/
Hemangioendotelioma,
producen 3-iodotironina-
deiodinasa, la cual, cataliza
la conversion T3y T4 a
metabolitos inactivos.

Fuente: Ojeda-Rincén, Sergio Andrés, Gualdrén-Rincén, Edgar Felipe, Garcia-Rueda, Nicolds Andrés,
Hipotiroidismo congénito, la primera causa de retraso mental prevenible: un desafio para la medicina
preventiva, Medicas UIS vol.29 no.1 Bucaramanga. Enero/Abril. 2016.
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Manifestaciones clinicas

La mayoria de los recién nacidos con hipotiroidismo congénito no tienen o tienen muy pocas
manifestaciones clinicas al nacer, por lo que se debe realizar una prueba bioquimica para
detectarlo. Inicialmente los signos son leves o inespecificos, pero si el nifio no Se trata
precozmente dentro de los 28 a 30 primeros dias de vida, empiezan a aparecer signos como
succion inadecuada, ictericia prolongada mas alld de la tercera semana de vida, hipotermia,
edemas, fontanelas amplias, llanto ronco, constipacion o estrefimiento, abdomen globoso,
hernia umbilical, falta de adquisicion de los patrones neurologicos normales para su edad, piel
seca y aspera, macroglosia, mixedema; y si no es tratado antes de los 30 primeros dias de vida, el
retraso mental es irreversible; por cada mes que no le damos tratamiento el paciente con
hipotiroidismo congénito pierde aproximadamente cinco puntos de su_cogficiente intelectual.
(5.6)

Diagnéstico en el recién nacido

El diagnostico del tamizaje neonatal para el hipotiroidismo congénito se realiza con la medicion
de TSH mediante el método diagndstico de inmunofluorometria en papel de filtro o papel de
Guthrie.

Los pacientes prematuros (menores de 34 semanas de edad gestacional), peso al nacer menor
de 2000 gramos, con antecedentes de cirugiasizneonatales, gemelos, sindrome de Down u otros
sindromes genéticos, neonatos criticamente enfermos, transfusion de concentrados
eritrocitarios o exanguineotransfusion total, siguen una ruta especial de vigilancia y control, en
los cuales, se debe repetir la prueba de tamizaje neonatal metabodlico entre las semanas 2 y 4 de
vida. (7)

Causas de falsos positivos (8)

e Muestra tomada precozmente antes de las 48 horas de vida.

e Exposicion materna a medicamentos anti tiroideos de sintesis.

e Exposicion delqifio recién nacido o la madre al iodo topico (tintura de yodo, povidona
iodada).

Causas de falsos.negativos (8)

Prematurez.

Presencia de deficiencia de la globulina fijadora de tiroxina (TBG).
Hipotiroidismo secundario o terciario (hipotalamo-hipdfisis).

Efrores de laboratorio.

Recien nacido en tratamiento con dopamina o dexametasona.
Transfusiones de hemocomponentes.

Gemelos monocigoticos donde uno de ellos tiene hipotiroidismo congénito.
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Tratamiento especifico para pacientes con hipotiroidismo congénito vy
seguimiento endocrinolégico:

Los puntos criticos en el tratamiento son su inicio precoz, la adminis
dosis suficientes y el mantenimiento de concentraciones horm
adecuadas.

e Elfarmaco recomendado es la levotiroxina sodica (LT4-Na).

e El tratamiento debe administrarse diariamente en una unj
preferentemente en ayunas.

e Sjse olvida la administracion de una dosis puede ad
del dia.

e Se recomienda su administracion treinta minutos
alimento para asegurar su absorcion.

via oral,

uier hora

a de las tomas de

e |a dosis de levotiroxina debe ser tritura iluida en leche o agua; y
administrada en cucharita o una jeringa. E Caso agregue un poco mas de
liquido y repita el proceso hasta s polvo del comprimido. (9)
(10)

2. Hiperplasia suprarrenal congés

Nombre de la enfermedad:
Abreviatura:
CIE-10:

Hiperplasia suprarrenal congénita

HSC /HAC

E 25.0

La hiperplasia suprarre
por fallo en la esteroi
hidroxilasa (210
mineralocorticoi
que puedensman

a (HSC) es una enfermedad autosdmica recesiva producida
uprarrenal. EL 90-95% de casos presentan déficit del enzima 21-
bloqueo variable en la sintesis de glucocorticoides y
oduccion excesiva de andrégenos originando diversos cuadros clinicos
arse en el periodo neonatal (formas «clasicas pierde sal» y «clasicas
durante la infancia, adolescencia o edad adulta (algunas «virilizantes
o clasicas») (1)
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Se han reportado otros casos incidentes de su forma clasica 1/10.000, de los cuales, el 75% son
pacientes con pérdidas salinas y 25% virilizante simple. La forma no clasica es mas frecuente,
con una frecuencia hasta de 1% en ciertas poblaciones como en los judios Askenazi. (2)

Fisiopatologia y formas clinicas (1)

La 21-hidroxilacion suprarrenal se realiza por el enzima esteroide-21hidroxi n
denominado citocromo P450c21) que convierte progesterona en deoxicorti 17-
hidroxiprogesterona (170OHP) en 11-deoxicortisol, culminando en la sintesis.de 2rona y
cortisol, respectivamente. La gravedad del compromiso funcional del ermina la
clinica.

210HD provoca una disminucion de la sintesis de hormonas situada bloqueo,
glucocorticoides y mineralocorticoides, aumento de los productc o 170HP y

aumento de sintesis de la via de los androgenos. El déficit de lleva aumento de

hormona adrenocorticotropa (ACTH) e hiperplasia de la glandula.

igura N°1)

Figura N° 1 Fisiopatologia de la

< CORT < MINERALCORTICOIDES > ANDROGENOS

\ 4 \4

PERDIDA SALINA VIRILIZACION

A
\

driguez Sanchez, A, Sanz Fernindez M, Echeverria Fernandez, Hiperplasia

arrenal congénita por déficit de 21-hidroxilasa, Pediatria Integral, volumen XIX, namero 7,
tiembre 2015.

clasica con pérdida salina (3)
s la forma mas grave de la enfermedad. El 75% de los casos de la forma clasica pueden presentar
pérdida salina, como consecuencia de la deficiencia en la sintesis de mineralocorticoides.
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Clinicamente, se caracteriza por un cuadro clinico, iniciado en los primeros dias-semanas de vida,
progresivo, con: anorexia, ausencia de ganancia ponderal, astenia, poliuria y vomitos. Puede
evolucionar en poco tiempo a un cuadro severo de deshidratacion hipotonica y sk

plasmatica (ARP) y cociente ARP/aldosterona elevada (3).
El exceso de secrecion suprarrenal de androgenos no afecta a la diferenciacion_de
externos en el vardn. Sin embargo, el hiperandrogenismo en las niflas produce
los genitales externos que lleva a la aparicion de genitales ambiguos (la clasifice

@ @

. Vulva pequefia. 2: Clitoris muy hipertrofiado. Seno
urogenital. 3: Importante hipertrofi is, fusion de labios mayores y seno urogenital unico.
4. Importante hipertrofia de cli n hipospadias perineal, fusion de labios mayores con
apariencia escrotal. 5: Aspe 0 de genitales masculinos normales, ausencia de testiculos
en las bolsas.

Estadios de Prader: 1: Hipertrofia

pérdida salina o virilizante simple (3)

se presenta en el 25% de los casos de la forma clasica, y se caracteriza por un

ada, por lo que se mantiene la homeostasis del sodio. En algunos casos, los niveles de
a pueden estar elevados, debido a una deplecion cronica de sodio. La diferencia entre esta
a clinica y la forma con pérdida salina no es nitida y existen distintos grados intermedios.

n la etapa postnatal, el exceso de androgenos continuda virilizando los genitales y determina la
aparicion de una pseudopubertad precoz. Los signos de hiperandrogenismo incluyen:
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pubarquia, axilarquia, aumento del olor corporal, acné severo, crecimiento exagerado del pene,
hipertrofia de clitoris, aceleracion de la velocidad de crecimiento y, mas aun, de la maduracion
0sea, con resultado de talla adulta baja.

Forma no clasica, parcial o tardia (3)
Es una deficiencia enzimatica parcial, con actividad de 210H suficiente para la § @
mineralocorticoides y cortisol, que se acompana de una hiperproduccion de andrd

Clinicamente, se manifiesta por un cuadro de hiperandrogenismo que puede hacer dente
durante la infancia o la adolescencia o incluso comenzar en la edad adulta. nte, se
produce en la segunda infancia o en edades peri o postpuberales. General sintomas

de hiperandrogenismo son poco marcados y coincidentes con el inici
Pueden acompafarse de acné, oligomenorrea, alopecia de distribugi 1 ulina e incluso
obesidad, intolerancia a los hidratos de carbono e hiperinsulinis m

pérdida salina ni virilizacion prenatal.

Tabla N°2. Resumen de presentacion clinica de los pa ss con hiperplasia suprarrenal
congeéni
Fenotipo Pérdida salina Hiperplasia suprarrenal
congénita no clasica
Nifios | Nifias Nifios| Nifias Nifios Nifias
Edad del Nacimientg- Nacimiento-| 2-4.af acimiento— Nifios - adultos| Nifios—adultos
diagndstico 6 meses 1 mes Aos
Genitales Normal Ambiguos r biguos Normal +/- 1 clitoris
externos ~
Virilizacion Si Si i Si Si Si
posnatal
Aldosterona Normal Normal
Renina Tal vez 1 Normal
Cortisol i Normal
Crecimiento -1-2DE ? -1DE
somatico
Fuente: Latorre Sé arzon Carolina, Manosalva Gina, Merchan Sebastian, Hiperplasia adrenal congénita
por déficit de 21 hi un reto diagnéstico y terapéutico, ELSEVIER, Vol. 25. Num. 2. Piginas 79-88

Forma ¢riptica (3)

tes, tanto varones como mujeres, pueden no manifestar sintomas de la

d, aunque presenten alteraciones bioquimicas y genético-moleculares comparables a

en sintomas. Generalmente, se detectan al realizar estudios de familiares afectos o en

jramas de cribado neonatal. El seguimiento de estos casos a menudo muestra que los signos
perandrogenismo aparecen posteriormente.
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Portadores (3)

Son aquellos pacientes con mutacion en un solo alelo, detectados generalmente en el estudio de
familiares afectos, en programas de deteccion neonatal o por signos de hiperandrogenismo. Se
trata de personas sanas que no requieren ningun tratamiento especifico.

Diagnostico
Se sospechara 210OHD en los siguientes casos:
e Cualquier niflo/a con clinica de pérdida salina en las primeras semanas de vida.
e NiAas virilizadas al nacimiento o inicio de virilizacion en la etapa posthatal, pubertad
precoz o adrenarquia.

® Niflos con inicio de virilizacion en la infancia.

Deteccidén precoz (3,4)
La deteccion precoz de 210HD esta recomendada intérnacionalimente con un nivel de
evidencia 1/++. El programa de deteccién precoz neonatal de 210HD tiene los siguientes
objetivos:
¢ Anticiparse a la aparicion de una crisis. dé pérdida salina grave y potencialmente letal y
evitar la morbimortalidad derivada de la perdida salina.
e Evitar la incorrecta asignacion de sexo en una nifia con genitales externos virilizados.
e Diagnosticar precozmente las formas virilizantes simples para evitar la
hiperandrogenizacion durante la infancia, que determinara una talla final baja.
e En relacion con las formas no clasicas, su deteccion no es motivo de un programa de
screening neonatal, pero en ocasiones se puede detectar con el mismo.

El diagnostico hormonal del déficit de 21-hidroxilasa (21-OH) se basa en la demostracion de
niveles plasmaticos elevados de 17-OHP (4), en una muestra de sangre capilar al 22 dia de vida,
simultdnea con la deteccion/ precoz de hipotiroidismo y de otras enfermedades ("Prueba del
talén”). Para analizar 170HP, Sse debe tener en cuenta: sexo, edad gestacional y peso al
nacimiento. En el prematuro, sobre todo si es menor de 30 semanas de edad gestacional, los
valores de 170HP pueden elevarse sin que presenten 210HD. (3,4)

El valor umbral deadvertencia. o punto de corte que debe permitir distinguir los recién nacidos
afectos de los que son nermales es de 20 nanogramos/dl (en recién nacidos a término con igual o
mayor de 2.500 gramos de peso al nacer). En tanto que prematuros de 36 semanas de gestacion
0 menos (con uh peso de 2.500 gramos o menos) el punto de alerta o corte es de 40
nanogramos/dl. (5)

La mayoria de los falsos positivos son debidos a un bajo peso al nacer o a una prematuridad los
valores de 1/ OHP son mas elevados en los nifios prematuros, lo cual, sugiere una incapacidad
por su parte para metabolizar la 17 OHP, o que este aumento va ligado al estrés frecuente en este
tipo de ninos recién nacidos, por este motivo se han establecido valores de referencia distintos en
funcion del peso al nacer o de la edad gestacional, lo que permite reducir el numero de falsos
positivos y por consiguiente disminuir la demanda de nuevos examenes. (6,7)

El’abordaje inicial después del examen fisico exhaustivo es con un cariotipo (para determinar el
sexo genético del paciente), niveles de 170HP, electrolitos, actividad de renina plasmatica,
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androstenediona y progesterona. Se recomienda realizar un ultrasonido abdomino-pélvico para
identificar el utero y evaluar el tamafio adrenal. (2)

Tratamiento

EL tratamiento de esta entidad dependerd del grado de afectacion enzimatica 4 de [as
manifestaciones clinicas de la enfermedad. El objetivo terapéutico es reemplazar la Secrecion
fisiologica de los glucocorticoides y mineralocorticoides para evitar la pérdida salina, la
correccion quirurgica de los genitales externos en las nifias afectadas, controlar los Signos de
hiperandrogenismo y mejorar las consecuencias que esta enfermedad puede originar en la vida
adulta. (3)

3. Enfermedad de jarabe de arce (MSUD)

-Enfermedad de jarabe de arce
-Cetoaciduria de c¢adena ramificada.
Déficit de BCKDH; Deficit de deshidrogenasa de

Nombre de la enfermedad: cetodeidos de cadena ramificada;
-Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce
-Leueinosis

Abreviatura: MSUD

CIE-10: E71.0

La enfermedad de la orina con olor a‘jarabe de arce (maple syrup urine disease, MSUD) consiste
en una deficiencia del complejo enzimatico mitocondrial BCKDH (deshidrogenasa de cetoacidos
de cadena ramificada) enzima. gue cataliza la degradacion de los aminodcidos de cadena
ramificada (BCAA) leucina, isoleucina y valina, asi como de aloisoleucina, un derivado de la
isoleucina. En consecuencia, los BCAA se acumulan en sangre provocando dafos
principalmente a nivel neurolégico. (1)

La MSUD es una metabolopatia hereditaria de caracter autosémico recesivo en la que se han
descrito mas de 60 /mutaciones, aunque ninguna parece tener una prevalencia elevada en la
poblacion. (1)

Epidemiologia:

La enfermedad de (a orina con olor a Jarabe de Arce fue reportada por primera vez por Menkes
en 19541 2: se produce en aproximadamente 1 de cada 86.800 a 185.000 nacidos vivos, ocurre
mas frecuentemente en las poblaciones con una mayor tasa de consanguinidad, como los
Meéenonitas y de Oriente Medio, donde la incidencia es tan alta como 1 en 200 nacimientos. (2,3)

Fisiopatologia (1)

CoOmo resultado del déficit enzimatico, la acumulacion de leucina interfiere en el transporte de
otros aminoacidos, como fenilalanina, triptdéfano, metionina, tirosina, histidina, valina y treonina,
a través de la barrera hematoencefalica, lo que puede afectar al desarrollo cerebral y a la sintesis
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de precursores de dopamina, noradrenalina, histamina y serotonina; también se han observado
deficiencias de glutamato, acido gamma aminobutirico (GABA) y aspartato. Durante las
leucinosis agudas se ven afectadas la regulacion del volumen celular y la homeost
hidroelectrolitica, lo que puede conducir a hiponatremia y edema cerebral agudo; durante e

episodios también se ha observado un aumento de lactato que puede derivar en acidosi tl
cerebral.

El complejo BCKDH consta de tres componentes cataliticos (E1 o y B, E2 vy ose
demostrado que la MSUD se origina por mutaciones en los genes que//co n_dichas

subunidades.

Manifestaciones clinicas (4)

Existen varias formas de presentacion de la enfermedad (ver tabla N°

Tabla N° 3: Clasificacién clinica

Clinica ioquimica ad
Fenotipo Inicio Sintomas CKA | Leucina
de BCKD
(nmol/L)
Clasica 12 -22 semana de Rechazo alimenta
vida letargia, hipotonia,
convulsiones, oisoleucina >De 500 <al2%
Intermedia 6 meses -7 afios
400-2,000
Aloisoleucina 3-30%
Intermitente Lactante-adulto
Normal
(Fase asintomatica)
50-4,000 5-20%
etoacidosis.
Sensible a Lactante Similar a la forma
Hami “intermedia”
amina Desarrollo psicomotor > 50 .
normal (+/-) Con 2-40%
vitaminoterapia
Deficiencia de Inicio similar a forma
E3 “intermedia”
Progresivo y rapido >400 0-25%
deterioro neurologico.
Acidosis lactica

enfermedad de Jarabe de Arce. En Sanjurjo P. Baldellou A., Ergon. Madrid 2006: capitulo 5 pag. 109-129. Y Efectividad clinica del
do neonatal de errores congénitos del metabolismo mediante espectrometria de masas en tindem. Parte I: enfermedad de la orina con
jarabe dé arce, homocistinuria, acidemia glutrica tipo I, acidemia isovalérica y deficiencia de 3-hidroxi-acil-CoA deshidrogenasa de

Margot Eindder Moreno, Gerardo Atienza Merino. — Santiago de Compostela: Axencia de Avaliacién de Tecnoloxias
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Diagnéstico

El tamizaje de la enfermedad se realiza con espectrometria de masas en tandem (MS/MS) y
cromatografia en capa fina, métodos con los que se cuantifican los valores de valina, i
isoleucina en sangre. (1,4)

Es posible no detectar formas intermitentes de MSUD si en el momento de realizar la
paciente no padece un episodio agudo y los valores de aminoacidos ramificados e
normales. (1)

Mediante MS/MS se pueden observar falsos positivos en pacientes con nuttici

con este método, en realidad lo que se obtiene es la suma de dichos
En la MSUD la aloisoleucina, se halla elevada en todos los fluidos

La presencia de aloisoleucina es un marcador patognomo de la enfermedad y su
cuantificacion se utiliza para confirmar el diagnostico. (1)

Tratamiento:

El abordaje inicial en MSUD tiene dos pilares funda

ara su manejo:

Un tratamiento agresivo para el manejo de las desco saciones metabolicas agudas y una
dieta especializada (sin aminoacidos de ca a_ramificada) para mantener el crecimiento y
desarrollo normal. (3)

4. Fenilcetonuria

Nombre de la enferme Fenilcetonuria
Deficiencia de fenilalanina hidroxilasa

Abreviatura: PKU
CIE-10: E70.0, E70.1

e SIVO'y esta causada por variantes patogénicas en el gen PAH que codifica dicho enzima. (1)
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Epidemiologia

La herencia es autosomica recesiva; la incidencia es de alrededor de 1/10.000 -1/17,000.¢
recién nacidos vivos con variacion segun la zona geografica. La frecuencia de portadores es'd
2% de la poblacion general. (2,3)

Fisiopatologia
La principal causa de hiperfenilalaninemia (HPA) (98% de los casos) es la que se
produce por mutaciones en el gen de la fenilalanina hidroxilasa (PAH) a 12g22-

(4)) en los tejidos y fluidos bioldgicos; y solo el 2% se producen
reciclaje del cofactor tetrahidrobiopterina (BH4). (1)

El déficit de estas enzimas da lugar a un acumulo patoldgico
alteraciones estructurales del sistema nervioso central con |
maduracion cerebral en la migracion de los neurob
condicionando por la aparicion de un retraso psi
irreversible en muy poco tiempo. Ver figura N°3.

Figura N°3: HldOn de la fenilalanina
N o 5 B B -
\ilalanina ' ‘}
O - }t Fenilalanina [
o I
DHPR “:_':' = PAH |:> i 1 Fenilcetonasi
s B et I 1
] i l Tirosina i
Tirosina s Ao T

valo recomendado. Se incluyen desde formas benignas (HPA benigna) a formas mas graves
omo la fenilcetonuria (PKU).
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Las formas benignas con concentraciones de Phe inferiores a 360 ymol/L, se producen por
mutaciones leves del gen PAH dando lugar a una actividad residual enzimatica del 10-35%. Las
PKU, a su vez, pueden clasificarse en PKU leve, moderada o clasica, siendo la PKU clasica la que
presenta concentraciones mas elevadas de Phe en sangre (> 1200 pmol/L) y unaiactividad
enzimatica (PAH) residual inferior al 5% por lo que requiere un tratamiento y control mas
estricto. (1)

Siguiendo las recomendaciones de la Guia Europea de la PKU, los pacientes con PKU
actualmente se clasifican en dos grandes grupos:

- PKU que no requieren tratamiento (concentraciones de Phe al diagnostico <360 pmol/L).

- PKU que requieren tratamiento dietético, farmacoldgico o ambos (concéntraciones de Phe al
diagnostico > 360 pmol/L).

Tabla N° 4: Clasificacién de las hiperfenilalanemias segin la concentracién de fenilalanina en

el momento del diagndstico.

. . Concentraciéon
Actividad .. .
) : plasmitica dé Phe | Tolerancia a .
Tipo residual de la ) Tratamiento
) antes del Phe de la dieta
enzima PAH .
tratamiento
HPA 10-35% 120-130 pmol/L > 600 mg/dia No
benigna (2=6:mg/dl)
PKU leve <10% 360-900p mol/L Si
6-15 mg/dl 400-600
mg/dia
PKU <10% 900-1200 umol/L 350-400 Si
moderada {45.-20 mg/dl) mg/dia
PKU clasica < 5% >1200 p mol/L < 350 mg/dia Si
(> 20 mg/dl)

Fuente: Ministerio de Sanidad. Gobierno de Espafa. Protocolo de cribado neonatal de la fenilcetonuria Grupo

de trabajo de cribado meonatal. Ponencia de cribado poblacional, septiembre-2021.

Manifestaciones clinicas

Esta patologia‘se caracteriza por retraso mental progresivo cuando no es diagnosticada y tratada
precozmente. /ASimismo, se describe hipopigmentacion en piel, cabellos y ojos, incongruente
con el fenotipo de los padres; eccema que no responde al tratamiento y/u olor corporal a
humedad. Durante los primeros meses de vida, el paciente presenta retraso psicomotor, falta de
Interes por el medio, microcefalia, trastornos de la conducta, automutilaciones y autismo. La
epllepsia generalizada se presenta solo en un 25% de los pacientes; sin embargo, el sindrome de
West (espasmos infantiles, alteracion del desarrollo psicomotor y E.E.G. hipsarritmico) se observa
en el 70 al 95% de los casos. (4)
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Diagnéstico de la PKU

La muestra de sangre en papel filtro tomada desde las 48 horas a 72 horas de vida del recié
nacido y considerar como punto de corte normal de fenilalanina a un nivel igual o inferior a
mg/d|, cualquiera sea la técnica usada en la determinacion. (5)

Causas de falsos positivos:

1. Muestra de sangre en papel de filtro con doble gota.

2. Muestra contaminada con soluciones alimentarias u otras que contenga

3. Recién nacido patologico o prematuros alimentados con form
parenteral o enteral.

proteicas,

Causas de falsos negativos: \

1. Muestra de sangre en papel filtro insuficiente.

2. Muestra de sangre mal clasificada en procesamiento.
3. Datos del recién nacido falsos imposibilidad en su pesq
4. Transfusiones de sangre al momento de la toma de
La reconfirmacion de la prueba positiva del tami
aumento de la fenilalanina con disminucion de'la i

andem de Masa midiendo el

Tratamiento:

El tratamiento dietético con dietas restring @ Phe y formulas exentas en Phe es la opcion

terapéutica mas habitual y eficaz. (1) v
El tratamiento y seguimiento de las as con fenilcetonuria debe ser interdisciplinario, e
p

incluye: pediatras 'y neurdlo iatras, nutridlogos/as con experiencia en
hiperfenilalaninemias, endocrind s/as pediatras, quimicos/as responsables de laboratorio,
enfermeras/os especialistas ras/es sociales, especialistas en neurodesarrollo,
psicologos/as clinicos, gine tetras. (6)

El objetivo del tratami
fenilalanina en sangre

iperfenilalaninemias es mantener las concentraciones de
s que permitan el crecimiento normal, un estado de nutricion y

va

Tirosinemia neonatal transitoria

TNT

P74.5

rosina es un aminoacido precursor de varios neurotransmisores (por ejemplo, dopamina,
adrenalina, adrenalina), hormonas (tiroxina) y melanina; las deficiencias de enzimas
olucradas en su metabolismo causan diversos sindromes. (1)
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Epidemiologia:

El defecto es mucho mas frecuente en prematuros que en neonatos de término, aumentand
los niveles de tirosina séricos entre la seqgunda y tercera semanas de vida retornando a val
normales aproximadamente 2 a 3 semanas después. (2)

En México se reporta una incidencia de 2.9 de cada 1000 recién nacidos. Siendo mas f t
en recién nacidos prematuros y bajo peso para edad gestacional. (2)

Etiologia:

Es la presentacion de hipertirosinemia y patologia del metabolismo de (¢ 0S Mas
comun. Se produce por una combinacion de varios factores que incluyen de acido
4-hidroxifenilpirdvico debido a alteraciones en la produccion y sintesis en ¢ perinatal,
ingesta elevada de fenilalanina y tirosina, una deficiencia relativa de &c incluso se

S

es presentan letargia, pobre
ribuyen a la propia inmadurez

ha relacionado con infeccién por citomegalovirus. (2). \

Manifestaciones clinicas: (1,2)
La mayoria de los recién nacidos son asintomaticos,
succion, ictericia prolongada e hipotonia que frec
del neonato prematuro.

Diagnéstico: (1,2)
La tirosinemia se distingue de la fenilceton
por medio de espectrometria de mas

ltas concentraciones plasmaticas de tirosina
S/MS)

Tratamiento: (1)

La mayoria de los casos se re forma espontanea. En los pacientes sintomaticos, debe
indicarse restriccion dietéti ina (2 gr/kg por dia) y administrar vitamina C en dosis de
200 a 400 mg por via oral.u ezal dia.

Fibrosis quistica

FQ

-1 E 84

produzcan secreciones anormalmente espesas, |0 que provoca a su vez lesiones en
ganos y tejidos, especialmente en los pulmones y en el tubo digestivo. (1)
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Etiologia

Se trasmite genéticamente de manera autosémica recesiva, con incidencia reportada de 1/3500
en poblacion caucasica y de 1/8000 en hispanos. Esta patologia es un problema de salud publica
de importancia, es una de las mayores fuentes de enfermedad pulmonar severa surnada a
compromiso pan-sinusal, alteracion exocrina y endocrina del pancreas, insuficiencia fiepatica,
ileo meconial, prolapso rectal, compromiso 6seo, articular, esterilidad masculina y embarazos de
alto riesgo. (2)

Fisiopatologia

El gen responsable se ha localizado en el brazo largo del cromosoma 7. Cadifica una proteina
asociada a la membrana denominada regulador de la conductancia transmembrana de la
fibrosis quistica (CFTR, cystic fibrosis transmembrane conductanceé regulator)."La mutacion
mas frecuente del gen, delecion de F508, se observa en alrededor del 857% de los alelos de
fibrosis quistica; se han identificado > 2.000 mutaciones menos frecuentes de CFTR.

El CFTR es un canal de cloruro regulado por adenosinmonofosfato ciclico (cCAMP), que
controla el transporte de cloruro, sodio y bicarbonato.a traves de [as membranas epiteliales. Se
consideran probables un grupo de funciones adicionales. La enfermedad se manifiesta solo en
los homocigotos. Los heterocigotos pueden mostrar anomalias sutiles del transporte epitelial
de electrolitos, pero no estan afectados clinicamente. (3)

Manifestaciones clinicas (1)
Recién nacidos y nifios pequefios

El 20% de los recién nacidos con fibrosis quistica presentan ileo meconial, que causa vomitos,
distension del abdomen y ausencia de deposiciones. El ileo meconial se complica a veces con
una perforacion del intestino, ‘Una situacion peligrosa que causa infeccion y peritonitis
(inflamacion del revestimiento de la cavidad abdominal y de los drganos abdominales) y, si no
se trata, shock y muerte. Algunos recién nacidos tienen una torsion del intestino sobre si
mismo (volvulo) o un desarrollo incompleto del intestino. Los recién nacidos que presentan
ileo meconial casisiempre desarrollan mas adelante otros sintomas de fibrosis quistica.

El primer sintoma de fibrosis quistica en el nifio que no presenta ileo meconial es el retraso en
la recuperacion del peso después de su nacimiento o el escaso aumento de peso durante las
primeras 4.0 6 semanas de edad. Esta poca ganancia de peso se debe a una mala absorcion de
nutrientes asociada a una cantidad insuficiente de enzimas pancreaticas. El lactante tiene
deposiciones frecuentes, de aspecto oleoso, abundantes y de olor desagradable y presenta un
abdemen abombado (distendido). Sin tratamiento, la ganancia de peso en lactantes y nifios
mayores €s lenta, a pesar de un apetito normal o incluso aumentado.
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Nifios mayores y adultos

La tos, el sintoma mas perceptible, se acompana con frecuencia de nauseas, vomitos ¥
alteraciones del suefo. Los nifos tienen dificultad respiratoria, sibilancias o ambas. A.medida
que la enfermedad progresa, los nifios desarrollan una disminucion de la tolerancia al
ejercicio, las infecciones pulmonares tienden a aparecer con mas frecuencia, el torax adquiere
forma de barril y la falta de oxigeno confiere a los dedos forma de palillos de tambor; los
lechos ungueales toman un color azulado. A veces se forman polipos en la nariz. Los Senos
paranasales se llenan de secreciones espesas, provocando sinusitis cronicas o recurrentes.

Los nifios mayores y los adultos pueden tener episodios de estrefiimiento o desarrollar
obstruccion intestinal recurrente y a veces cronica. Los sintomas incluyen un eambio en el
patron de deposiciones, dolor abdominal tipo colico, disminucion del apetito V, a veces,
vomitos. El reflujo gastroesofagico es relativamente frecuente entredos nifios y los adultos.

Los adolescentes presentan con frecuencia retraso del crecimiento ¥ pubertad tardia.

Diagnostico (1)

e Pruebas de cribado o tamizaje del recién.nacido.

e Prueba del sudor en 2 ocasiones.

e Prueba genética (no disponible en &l pais)

o Otros estudios: los valores de las enzimas pancreaticas suelen estar por debajo
de sus valores normales y el analisis de las heces revela la disminucion o la
carencia de la enzima digestiva elastasa, (secretadas por el pancreas) y una alta
concentracion de sustancias grasas. Las pruebas funcionales respiratorias
pueden mostrar un trastorno respiratorio y son buenos indicadores del correcto
funcionamiento de los pulimones. Estas pruebas se realizan varias veces al aflo y
siempre que haya un deterioro de la salud de una persona. Las radiografias de
torax y la tomografia computarizada (TC) toracica son utiles para documentar
una infeccion pulmonar. y la extension de la lesion. La TC de los senos
paranasales se realiza a aquellas personas que presentan sintomas de sinusitis
grave, sobre todo si‘tienen polipos nasales o se esta considerando la posibilidad
de someterles a una cirugia de senos paranasales.

La mayoria de los €asos de FQ se identifica por primera vez por la evaluacion sistematica del
recién nacido, pero hasta el 10% no se diagnostica hasta la adolescencia o la edad adulta
temprana.

A pesar de los avances en las pruebas genéticas, la prueba de cloruro en el sudor sigue siendo el
estandar para confirmar un diagnostico de fibrosis quistica en la mayoria de los casos debido a
su sensibilidad y especificidad, sencillez y disponibilidad. (1)

Tratamiento (1)

¢ Inmunizaciones de rutina (vacunacion).

e Antibidticos, farmacos inhalados para diluir las secreciones de las vias
respiratorias y técnicas de desobstruccion de la via aérea para eliminar las
secreciones.
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e Farmacos que ayudan a evitar que las vias respiratorias se estrechen
(broncodilatadores) y, a veces, corticoesteroides.

e Complementos de enzimas pancreaticas y vitaminas.

e Dieta alta en calorias.

Los objetivos de la terapia consisten en la prevencion y el tratamiento a larg o) S
trastornos pulmonares, digestivos y demas complicaciones, asi como el mante i una
buena nutricion y la promocion de la actividad fisica.
VI. Contenido técnico N
A. Materiales e insumos para la toma de tamizaje metabé & onatal:
e Papel filtro: es 100% algoddn puro de calidad o para absorcion, es un
medio de transporte inerte, utilizado para reco N uniforme de las muestras de

gotas de sangre. (1)

e Boleta de identificacion: contiene u
cada funcion, la cual, se debe llenar cc
original y copia y solo se envia la copia al e
verificar y anotar todos los datos que se soliCi

e Algoddn o torundas secas.

e Alcohol al 70%.

e Alcohol gel.

e lanceta estéril para la t

e Porta tarjeteros para eca

¢ Guantes.

e Boligrafo.

aje metabolico.

B. Acciones p ma de muestras:

S tienen por puncion del talon, que es el método convencional para la
angre que se utiliza para las pruebas de tamizaje neonatal. Se realiza a
puncion con lanceta estéril retractil de penetracion de 1mm y una incision

Para obtener una puncion exitosa, antes de realizar la toma de muestra, siga los
siguientes pasos:

o Llene la boleta de toma de muestra con toda la informacion solicitada con letra
legible.
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o Prepare todos los materiales necesarios para realizar el procedimiento (guantes,
torundas de algodon con alcohol etilico al 70%, torundas secas, boletas, lanceta
y boligrafo).

o Caliente el talon del recién nacido con la palma de la mano sin quitar
No utilizar toallas calientes, lamparas ni otros artefactos. (3)

o Coloque al recién nacido en la posicion frente a usted, la cabeza en

evitara que la sangre fluya, el pie debe colgar, de la manera
siguiente imagen:

Fuente: www.biotronixhealthca . orming a heel stick, Neo-Stick. /Laboratorio Metabdlico

Neonatal.

C. Técnica oma de la muestra: (2)

1 de puncién
A los la a planta del pie imaginar dos
lineas.imaginarias una que va de la mitad del

acia el talon y la otra desde el
uarto a quinto dedo el talon.
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2. Inmovilizar el pie

Utilizando el dedo indice y el dedo pulgar
formando una c,
inmovilice el pie del recién nacido, para
garantizar que la puncion sea firme vy
perpendicular a la lanceta, de esta forma
garantizara una buena puncion para un buen
flujo de sangre.

3. Liberar la lanceta

e Sacar la lanceta de su empaque
e Remover el seguro blanco hacia atras
y dejarla lista para su uso.

4. Asepsia

e Utilizando una torunda humedecida
con alcohol al 70% limpie @€
movimiento firme de adentro Q
fuera formando un circulo | i
sobre el area a puncionar.

e FEvite dejar exceso de alcohol ere
que este se evapore t ente o
pasar una torunda i
manera antes menc

e No se debe utili
la asepsia.
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5. Lalanceta debe estar colocada sobre el
talén del recién nacido en forma

perpendicular.

e Para disparar la lanceta, se debe
hacer una leve presion sobre el
talon con el cuerpo de la lanceta
mantenerla fija a la piel y presionar
la palanquita blanca.

o Si la sangre no sale
espontaneamente, evite exprimir el
area de puncion, porque estara
produciendo hemolisis esto
interfiere en los resultados.

6. Elimine la primera gota con un
algodon limpio y seco, espere a que se
forme una segunda gota.

7. Dejar que se forme compl
gota de sangre y dejar caer

de ambos lados. Repeti
para obtener las cuatr
esta saliendo muy U
entre gotas con al

o s svinas o

ompleta la recoleccion de

2, levante el pie del niflo por arriba
el del corazdn y presione el area de
cion con un algodon limpio hasta que
deje de sangrar.
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9. Deje secar la tarjeta en posicion
horizontal de 2 a 4 horas, no debe
tocar con los dedos los circuitos que
contiene las muestras de sangre.

10. La tarjeta de toma de muestra
utilizada debe ser guardada en el
sobre el mismo dia de toma de
muestra (posterior al secado) para
evitar dafios en la muestra, favor hacer
sobres de papel bond para cada
boleta.

Fuente de dibujos: www.biotronixhealthcare.com. Performing a hee -Stick. /Laboratorio

Metabdlico Neonatal.

D. Situaciones especiales

e En algunas situaciones especi O recién nacidos con malformaciones
importantes de miembros i natos hospitalizados que cumplen con los
criterios para la toma de tamizaje, puede obtenerse la muestra de una vena periférica.

e Sise procede a toma de.mue venosa o canalizacion de vena, se puede obtener una
muestra con jeringa previa a la aplicacion de medicamentos, luego de la obtencion,
quitar aguja de jerin a evitar coagulos o hemolisis) y proceder a llenar con una
sola gota cada ci de la tarjeta lo suficientemente grande sin necesidad de
puncionar el tal¢

e |as puntas de los

=

0S nunca deben ser utilizadas para obtener muestra de sangre,

entre la piel y los huesos pueden ser tan cortas como 1.2 mmy

as falanges. Otros sitios como los lobulos de la oreja no deben
utilizarse; pue causar sangrado excesivo. (3)

e Noidebe la sangre que ya se depositd en tubo para el tamizaje porque los

ico es alteran el resultado de la prueba.

ara evitar hemolisis y la mezcla con liquido intersticial, no exprimir el area de puncion.

vitar que el papel filtro se moje con alguna sustancia, si esto sucediera ésta es una
estra inadecuada. (1)

as muestras secas son estables a temperatura ambiente (20 a 25° C). No refrigerar las
muestras antes de que se sequen. Se recomienda almacenarlas en refrigeracion (2 a
8°C). (1)
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® Siempre que se realice una segunda toma de muestra por sospecha a peticion del
laboratorio de tamizaje metabolico neonatal debe de marcar la casilla MX2 e indicar la
prueba solicitada.

E. Complicaciones: (4)

e Infeccion de tejido circundantes: celulitis y abscesos por mala técnica enda antisepsia.

e Osteomielitis y pericondritis como resultado de utilizar elementos punzantes
inadecuados.

e Nodulos calcificados que habitualmente desaparecen entre los 18y 30 meses.

e Pérdida de tejido en el sitio de puncion.

e Dolor.

e Hematomas.

e Algunas complicaciones por mala técnica en la recoleccion como la hemolisis de la
muestra.

F. Responsabilidades del personal de salud

Las actividades para la toma de muestra de tamizaje metabolico neonatal, deben realizarse de la
siguiente manera:

1. A todo niflo nacido en El Salvador se le debe de garantizar la prueba de tamizaje
metabolico neonatal por parte del Sisterma Nacional Integrado de Salud.

2. Todo nifio o nifa nacidos en El Salvador a quien se le realice tamizaje metabdlico
neonatal, su madre, padre résponsable o representante legal debe recibir informacion
sobre la importancia y limitaciones de la prueba y brindar su consentimiento para su
realizacion; en caso de ausencia u oposicion de sus padres o responsables no acepten el
tamizaje metabolico neonatal se procedera de acuerdo a la “Ley Crecer Juntos para la
Primera Infancia, Nifiez y Adolescencia”.

3. Esresponsabilidad del director de cada establecimiento de salud:

a) Adecuacion de un area que cumplan los requisitos necesarios y debidamente
ambientada (incluyendo linea grafica, anexo 17) para la realizacion del tamizaje
metabolico (aplica para los nifos clinicamente sanos en unidades de salud, unidades
medicas, clinicas comunales y hospitales de referencia para la toma de tamizaje).

b) Nembramiento del personal responsable del programa de tamizaje, personal
operativo y la designacion del tiempo laboral para esta actividad. Se debe tener en
cuenta asignar esta actividad al personal con mayor experticia en tamizaje
metabolico neonatal.

C) Abastecer en forma oportuna del material para la toma de tamizaje (boletas y
lancetas).

d) Garantizar que el 100% del personal de salud conozcan los lineamientos de tamizaje
metabolico neonatal.

e) Garantizar la realizacion del tamizaje en los recién nacidos que cumplen criterios, los
fines de semana y dias festivos.
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En los establecimientos que se cuenten con FOSALUD, el director sera el
responsable de la coordinacion para garantizar la toma de tamizaje metabolico en
los nifios que cumplan criterios y que consultan en horario de cobertura.

Envio de las muestras en el tiempo establecido.

El monitoreo del sistema de reporte en linea y tomar acciones de mejora en as
debilidades identificadas del proceso de atencion.

Garantizar el seguimiento de los niRos con resultados positivos 0 sospechosos.
Garantizar el seguimiento de los nifios que se programa segundo® tarnizaje de
acuerdo a las condiciones especiales programado, notificando y anotando cita para
toma de muestra.

Responsabilidades de jefaturas médicas, jefaturas de enfermeria v personal operativo
asignado al programa de tamizaje metabdlico neonatal:

4.1 Toma de muestra:

a)

La toma de muestra de tamizaje metabolico neonatal debe realizarse
obligatoriamente el dia 2 o 3 de edad cronoldgica;, indépendientemente de la edad
gestacional y peso al nacer.

o Siel bebé se encuentra en &l hospital en alojamiento conjunto, se debera

realizar interfiriendo lo menes posible en el apego seguro.
o Si se encuentra ingresado por alguna patologia o condicion, se debera
realizar en el servicio.

Si el recién nacido egresa a las‘24 horas de vida, debera referirse al establecimiento
de salud mas cercano para toma del tamizaje metabdlico neonatal el dia 2 o 3 de
edad cronolégica, segun O establecido en este lineamiento.
En aquellos casos en que el nine o nifa se inscriba después de las 72 horas de vida,
se debe verificar la toma de tamizaje metabdlico, si éste no ha sido realizado en el
periodo estipulado por causa justificada, se debe de tomar la muestra durante los
primeros 30 dias de wvida. Es importante mencionar que, en el caso de nifios
afectados con fenilcétonuria, deben recibir tratamiento antes de los 15 dias de vida y
siempre antes de que se manifieste clinicamente para evitar secuelas. (5)
En aquellos recien nacidos que ameriten ser transfundidos con hemocomponentes
(plaguetas, plasma fresco congelado, crioprecipitados o glébulos rojos empacados)
o0 exanguineotransfusion total, debe ser tamizado obligatoriamente previo a dichos
procedimientos. Si el tamizaje fue tomado antes de las 48 horas de edad cronoldgica
debe repetirse a los 7 dias posterior al procedimiento. (6)

De haberse omitido lo anterior, se debera tomar el tamizaje metabolico neonatal en
un periodo de 72 horas a 7 dias posterior a la transfusion o exanguineotransfusion
total. (6)

Recién nacidos prematuros (menores de 34 semanas de edad gestacional), peso al
nacer de 2000 gramos, neonatos criticamente enfermos, antecedentes de cirugias
neonatales, gemelos, sindrome de Down u otros sindromes genéticos, se le debe
realizar seguimiento de TSH para deteccion de hipotiroidismo congénito entre los 15
a 21 dias de vida, si el resultado del primer tamizaje es normal. (7).
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a)

Se debe programar y dejar constancia de la fecha de toma de TSH en el expediente
clinico y cartillas correspondientes.

a)

En el caso de los recién nacidos pertenecientes a los hijos de derechohablentes,
beneficiarios o pensionados del ISSS, que se encuentren ingresados por mas de 24
horas debera tomarse la muestra intrahospitalariamente, segun..el tiempo
establecido en estos lineamientos. En los casos de que el recién nacido sea dado de
alta antes de las 24 horas debera ser referido a los centros de atencion definidos por
el ISSS en el dia 2 o 3 de su edad cronologica. Se deberd llenar la Hoja de resumen
de alta- servicio de neonatologia. Ver anexo 7.

En los casos que el recién nacido estando ingresado cumpla 2 o 3 dias de edad
cronologica, debe tomarse la muestra de tamizaje metabolico heonatal, anotando
en la boleta en el apartado de establecimiento de forma clara el centro de atencion
que serd responsable de la inscripcion y control.de Crecimiento y desarrollo del
paciente.

El personal de salud que tome la muestra, debe colocar en el expediente la boleta
blanca de tamizaje (anexo) y registrar la fecha de toma de muestra y engrapar el
desprendible en las cartillas (de salud infantil, prematuro o para nifios con sindrome
de Down, segun corresponda). Ver anexos:1,2,5,4,56 y 7.

El responsable de tomar la muestra debe llenar la boleta de tamizaje, antes de iniciar
el proceso de toma de muestra con letra clara, de forma completa y con lapicero
(azul o negro).

Debe tomarse la muestra de acuerdo a la técnica descrita en los presentes
lineamientos técnicos en el apartado “Técnica para la toma de muestras” y cumplir
UNO a uno esos Pases, que incluyen el secado y resguardo de la misma antes del
envio.

Previo al envio de la muestra, ésta debe ser avalada por la personal calificado
(directores. de unidades de salud, jefaturas médicas y enfermeria, segun
cortesponda) en control de calidad de muestras del establecimiento, asegurdndonos
que cumpla criterios de “muestra bien tomada“, descritos en el anexo 11 que se
refiere a la calidad de la muestra.

4.2 Envio de la muestra al laboratorio de tamizaje metabdlico neonatal:

Para el envio de la muestra debe tomar en cuenta lo siguiente:

Utilizar un sobre o una hoja de papel bond por cada muestra para evitar la
contaminacion cruzada de las mismas, el papel filtro debe ser protegido.

Rotular los sobres con los siguientes datos: nombre, edad del paciente, Cdodigo
Unico al Nacimiento (CUN), Numero Unico de Identificacion (NUI), nimero de
boleta y fecha de toma.
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b)

e Enviar la muestra al Laboratorio de Tamizaje Neonatal ubicado en el edificio Anexo
del Hospital Nacional de Nifios Benjamin Bloom u Hospital Materno Infantil Primero
de Mayo, segun corresponda, lo mas pronto posible hasta un maximo de 72 horas
después de tomada la muestra, es decir, en el caso de los establecimientos del
Ministerio de Salud de 2 a 3 envios programados por SIBASI.

e Los sobres que contengan las muestras no deben entrar en contacto con superficies
humedas o calientes, no deben introducirse en bolsas de plastico. Puede wutilizar
sobres de papel manila o contenedores herméticos (no hieleras) para enviar todas
las muestras y los libros de entrega deben venir por separado.

e Adicionalmente con el fin de garantizar el buen control de des insumos para el
tamizaje deben tener un libro con el titulo de Tamizaje Metabolico Neonatal y con
los datos descritos en anexo 8.

Todo el personal involucrado en el manejo, envio y transporte de muestras debe ser

previamente capacitado con:

e Conocimiento del transporte de muestras biologicas ya sea sangre en papel filtro
(tamizajes), tubos con sangre completa (hemogdrama), suero u orina (pruebas
confirmatorias) segun requerimientos.

e Cumplimiento de las normas de bioseguridad.

o Enfatizar la priorizacion de entrega de muestras para ser procesadas sin ser
expuestas a altas temperaturas y a humedadh.

Para tener el control de las muestras enviadas al laboratorio de tamizaje, debe llevar el
registro de dicha muestra en un libre que [l@mara “Libro de envio de pruebas de tamizaje
neonatal”, en el cual, debe anotar los dates mencionados en el anexo 9.

Para el envio de la muestra.en Redeés Integrales e Integradas de Salud, deben establecer
el mejor mecanismo que asegure el traslado oportuno:

e lLas unidades de salud basicas deben enviar las muestras a las unidades de salud
intermedias o especializadas segun corresponda antes de 24 horas después de
tomada la muestra.

e Las unidades de salud intermedias o especializadas deben enviar al SIBASI o a la
cabeza de ricrorred (segun flujo de envio de muestra) las muestras
debidamente rotuladas antes de 48 horas maximo.

e _E[SIBASI debe revisar las muestras de todos sus establecimientos y enviarlas al
laberatorio de tamizaje neonatal localizado en el Edificio Anexo del Hospital
Nacional de Nifios Benjamin Bloom antes de 72 horas posterior a la toma de la
muestra.

e " Los hospitales deben enviar las muestras directamente al Laboratorio de
Tamizaje Neonatal en el tiempo establecido. Colocar en la bitacora del personal
que transporta la muestra prioridad de entrega.

Cada establecimiento debe abastecer en forma oportuna el material para la toma de
tamizaje (boletas y lancetas) mediante el envio al laboratorio de tamizaje, de una
requisicion en original y copia del material requerido, debidamente firmada por el
Director o Jefe de enfermeria del establecimiento en el Primer Nivel de Atenciony por el
Jefe médico o enfermeria de los servicios de pediatria o neonatologia (segun
corresponda) en los hospitales. No olvidar colocar el sello del establecimiento.
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Los establecimientos deben conocer su consumo promedio mensual y realizar la
solicitud cuando hayan consumido el cincuenta por ciento del material entregado.

El material debe ser asignado por el laboratorio de tamizaje neonatal a hospitales/y a
unidades de salud intermedias o especializadas. Estas ultimas deben abastecér en Una
forma controlada a las Unidades de Salud Basicas de su microrred.

No deben realizar cambios ni prestamos de boleta entre establecimientos del MINSAL,
ni con establecimientos del Instituto Salvadorefio del Seguro Social, ya.que estan
asignadas especificamente a cada uno y asi son registrados en el sistema del [@aboratorio
de tamizaje.

En caso de boletas con muestras mal tomadas o que por alguna razon €s necesario
descartar la boleta, se debe enviar una nota dirigida al coordinador o coordinadora del
laboratorio de tamizaje neonatal junto a la boleta, especificando el motivo de descarte
de la misma, para que de esa manera sean excluidas del sistema de control.

4.3 Resultados de las pruebas y seguimiento en RIIS;

El personal de los laboratorios de tamizaje metabolico neonatal debera ingresar los
resultados de tamizajes y pruebas confirmatorias.al sistema en linea de manera oportuna
respetando el proceso de cada caso, si/es sospechoso, probable positivo y MX2, los
resultados deben reportarse antes de las 72 horas posterior a la recepcion de la muestra.
Si los resultados son negativos deben reportarse de 5 a 7 dias posterior a recepcion de la
muestra. En el caso de las pruebas confirmatorias enviadas fueras del pais deben
reportarse 3 semanas posterior a la toma . recepcion de la muestra.

Posterior al envio de la muestra, €ada establecimiento debe dar seguimiento a los
resultados a través del “Sistema en linea de reporte de resultados de tamizaje neonatal” y
escribir dicho resultado en el libro de tamizaje o imprimirlos y guardarlos en un folder
especifico para resultados de tamizaje. Los responsables del programa en cada
establecimiento tendrdn su clave de acceso al sistema y debe actualizar su informacion
en los primeros 5 dias habiles de cada mes.

En aquellos casos.en gue se tenga problemas con el acceso al sistema de reporte, debe
llamar inmediatamente al laboratorio de tamizaje neonatal para solucionar el problema.

La busquéeda. de resultados debe ser realizada por la persona que el Director(a) del

establecimiento asigne para tal fin y el personal de salud asignado a la atencion infantil
en los establecimientos debe conocer los resultados e informar a la madre, padre o
responsable de la nifa o nifio dichos resultados segun corresponda, consignandolo en el
expediente clinico individual y cartillas.
Los resultados de los neonatos tamizados en las unidades de salud basicas, deben ser
proporcionados por las unidades de salud intermedias o especializadas segun
corresponda. El director(a) del establecimiento es el responsable de asegurar el buen
funcionamiento del programa en el establecimiento de salud.

El personal de hospitales también tendrd clave de acceso al “Sistema en linea de reporte

de resultados de tamizaje neonatal” con el objetivo de dar seguimiento a los resultados
de las pruebas que ellos toman (deben anotar los resultados en el libro de tamizaje

39



neonatal, expediente y cartillas) y en los casos positivos asegurarse que el Primer Nivel
de Atencion le haya dado seguimiento oportuno al caso.

Si el resultado de la primera muestra es negativo y no cumple criterios pararepetir el
tamizaje, se debe dar de alta del programa.

Si el valor de la primera muestra es sospechoso o positivo, el personal del laboratorio de
tamizaje metabolico debe informar a los responsables del programa en el
establecimiento de procedencia del neonato, para que se cite nuevamente al neonato
en las proximas 48 horas (a excepcion de fibrosis quistica en 15 -18 dias posterior a la
primera muestra); y se le tome una segunda muestra de tamizaje (puncion de talon) en
el establecimiento, la cual, debe cumplir con los mismos requisitos dé calidlad de toma y
envio de la prueba.

e Sien la sequnda muestra de tamizaje el valor reportade contintia sospechoso, el
laboratorio de tamizaje debe notificar al estable€imiento correspondiente para
solicitar la toma y envio de una muestra sanguinea en.tubo sin anticoagulante
(tapon rojo), ésta debe de ser centrifugada, s€paraday enviar suero en cadena de
frio al laboratorio de tamizaje neonatal (cumpliendo proceso del anexo 10) en un
periodo no mayor de 48 horas posterior a la notificacion o coordinar la toma de
la muestra sanguinea en el laboratorio de tamizaje, segun sea el caso en
particular.

e Si la muestra de suero resulta positiva se realizaran las coordinaciones al
Laboratorio de tamizaje metabolico para la toma de muestra sanguinea
confirmatoria e interconsulta ' con endocrinologia pediatrica u otra
subespecialidad en “Un periodo nho mayor a 48-72 horas posterior a la
notificacion (segun la.enfermedad tamizada).

e En los casos en: que se requiera tomar segundas muestras O pruebas
confirmatorias en el laboratorio de tamizaje metabdlico neonatal, se deben
realizar las coordinaciones para asegurar transporte y acompafiamiento por
personal de eénfefmeria en toda la jornada.

o Se valorard reférencia o ingreso al servicio de neonatologia del Hospital Nacional
de Ninos Benjamin Bloom en los pacientes sospechosos © positivos
(prin€ipalmente hiperplasia suprarrenal congénita, tirosinemia transitoria,
enfermedad de jarabe de arce y fenilcetonuria) segun el estado clinico del
paciente o a criterio del endocrindlogo pediatra para realizar estudios
complementarios y manejo segun patologia. En el caso de pacientes del ISSS
deberan ser referidos al Hospital Materno Infantil Primero de Mayo.

e <Seqgun evaluacion por el endocrindlogo o neumologo pediatra responsables del
programa, indicaran inmediatamente la toma de muestra para pruebas
confirmatorias en los laboratorios de tamizajes neonatal del Hospital Nacional de
Niflos Benjamin Bloom o en el Materno Infantil Primero de Mayo, segun
corresponda.

. Las pruebas confirmatorias seran enviadas al Laboratorio de Referencia, segun
lo dispuesto por los laboratorios de tamizaje metabdlico neonatal (MINSAL e
ISSS).
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e En pacientes sospechosos o positivos con hiperplasia suprarrenal congénita se
indicard ultrasonografia abdominopélvica (para visualizar Utero, ovarios, vagina,
tamafo de la glandula adrenal) y “cariotipo urgente” en el Departamento de
Citogenética HNNBB. En el caso de ISSS lo enviara al laboratorio.de' su
referencia.

e En los casos de niflos con genitales ambiguos se debera registrar en gl Sistema
de Vigilancia de Anomalias Congénitas y coordinar interconsulta.con urologia
pediatrica en el Hospital Nacional de Nifios Benjamin Bloom.

e Si el resultado es negativo, se le debe informar al ‘establecimiento
correspondiente para que el médico(a) responsable de la atencion de la nifia o
nifio le informe al padre, madre o responsable y dé el alta del programa de
tamizaje metabolico neonatal.

7. El médico(a) endocrinélogo, neumologo pediatra u otra subgspecialidad, debe ingresar
el plan de manejo al sistema de reporte de resultadosi en linea y consignarlo en el
retorno del establecimiento para su seguimiento.

8. Se recomienda que el manejo del nifio se lleve a cabe por un equipo multidisciplinario
(endocrindlogos pediatras, neumodlogos pediatfas;« neonatdlogos, oftalmologos,
gastroenterdlogos, fisiatras, pediatras, fisioterapeutas, - nutridlogos, nutricionistas,
trabajadores sociales, psicologos, epidemidlogos, enfermeria, entre otras).

9. También debe darse referencia a los Centres del ISRl segun corresponda (CRINA, CRIO,
CRIOR).

10. La meta de descarte para todos los establecimientos es del 10%.

11. Es responsabilidad de cada establecimiento darle seguimiento al cumplimiento, por
parte de los responsables del.nifo © nina de las citas de control con el especialista. En
caso de ser faltistas informar al SIBASLpara apoyar la gestion de convencimiento de
continuar los controles.

12. Al cumplir los dieciocho'/@naos, el medico(a) endocrindlogo o neumodlogo pediatra
responsable de la atencion del nin® © nifa afectados con: hipotiroidismo, fenilcetonuria,
fibrosis quistica, enfermedad de jarabe de arce o hiperplasia suprarrenal congénita,
realizard una referenCia .con todos los datos pertinentes al diagnostico y evolucion de la
nifia o nifo, para:el seguimiento de los controles en el Hospital Nacional Rosales o en
otro Hospital de [a Red Nacional que cuente con las subespecialidades, en vista que el
tratamiento es a lo largo de toda la vida.

G. Valores de puntos de corte, pruebas confirmatorias y algoritmo de atencién
de las enfermedades metabolicas incluidas en el programa de tamizaje
metabolico neonatal:

1. _Puntos de corte de hipotiroidismo congénito

Se han establecido los siguientes puntos de corte por el Laboratorio de Tamizaje Metabolico
NeoOnatal:
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Tabla N° 5: Puntos de corte (AutoDelphia)

TSH de 10.1a 29.9 puUI/ml

Fuente: Comité Nacional de Tamizaje Metabolico Neonatal. Afio 2015

Tabla N° 6: Puntos de corte (Sistema GSP)

Fuente: Laboratorio de Tamizaje Metab6lico Neonatal. Agosto 26

N
Tabla N°7: Pruebas confirma (MINSAL):

Analisis Valores cias Unidades
T3 libre &‘9 pg/ml

) ng/dl
T4 libre 8 -1.64
TSH 0,340 - 5.60 HUI/mt
Fuente: Laboratorio de cional de Nifios Benjamin Bloom.
(Tipo de lectura porqui cencia, 3°generacion)

Tabla N°8: Pruebas confirmatorias (ISSS):

Valores de referencias Unidades
L
2.00- 4.40 pg/m
ng/dl
093 -17 9
0.27-42 pUl/ml

Fuente: Laboratorio Clinico-Pruebas Especiales. Hospital General ISSS.
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Monitorizacidn y ajuste de la dosis

En las revisiones periddicas en el seguimiento de los niflos o nifas, las determinaciones
bioquimicas son el elemento fundamental para ajustar las dosis terapéuticas.

El objetivo del tratamiento inicial es la normalizacion de los niveles séricos de T4 en las dos
primeras semanas tras el inicio del tratamiento y los de TSH en el primer mes, despues de
iniciado el tratamiento con LT4-Na.

A dichos pacientes, debe brindarseles consultas de seguimiento de la siguiente manera:

Durante el primer afio, las consultas deben realizarse cada dos meses. Al ini¢io se tomara

TSH, T4 libre y una radiografia de mano para evaluar la edad 6sea.

1. Debe tomarse TSH y T4 libre cada dos meses, para ajustar dosis de medicamentos.

2. A partir del sequndo afio de vida, el paciente debe de tener una consulta cada tres meses.
Durante este periodo se tomara siempre T4L y TSH,< con la respectiva evaluacion
psicométrica.

3. A partir de los 2 afios, los pacientes con diagndstico dé hipotiroidismo congénito, podran
llevar sus controles en hospitales que cuenten..con endocrindlogo pediatra. Dichos
hospitales deben garantizar el abastecimiento.dé levotirexina y pruebas tiroideas.

4. A partir del tercer afio, se realizaran los controles cada cuatro meses.

5. Al cumplir cuatro afios, se hara una nueva evaluacion psicométrica y continuara en la
consulta de endocrinologia pediatrica hasta los dieciocho afilos de edad. El espaciamiento
de las citas debe realizarse cada seiscmeses o de acuerdo al criterio del médico(a)
endocrindlogo que atienda a la nifia o nino.

6. Al cumplir los dieciocho afios, el médicola) endocrindlogo responsable de la atencion del
nino o nifia con hipotiroidismo realizara una referencia con todos los datos pertinentes al
diagndstico y evolucion de la nifia © niNo, para el seguimiento de los controles en el Hospital
Nacional Rosales o en otro hospital' de la red nacional que cuente con médico
endocrindlogo.

Otros parametros a vigilar en el.seguimiento

El médico(a) endocrinologe, durante el seguimiento a los nifios y nifias positivos a
hipotiroidismo congénito indicaran otras pruebas para garantizar manejo integral de casos.
Entre esos aspectos estan:

e La edad osea es un aspecto habitualmente utilizado en la valoracion de la gravedad de la
enfermedad.

e Pruebas destinadas a la deteccion precoz de la pérdida auditiva (la prevalencia del déficit
auditivo es unas diez veces mayor en nifios o niflas con HC) durante los primeros seis
meses de vida, con el objetivo de evitar dificultades relacionadas con el desarrollo del
lenguaje.

e Por todo ello se recomienda que el manejo del nifo hipotiroideo se lleve a cabo por un
equipo multidisciplinar que incluyan trabajadores sociales y psicologos.

e También debe darse referencia a los Centros del ISRl segun corresponda (CRINA, CRIO,
CRIOR).
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Algoritmo N°1: Tamizaje para hipotiroidismo congénito

Recién nacidos
SNIS

A4

1a muestradetalén2-3
dias devida, neonatosde
términoy prematuros

Seguimiento de TSH a los 15-
21 dias de vida, prematuros,
gemelos, sindromes genéticos,
enfermos criticos;
antecedentes de cif

Fluoroinmunoensayo

Y

TSH>4.1Y< 17 pU/ml

Tomar MX2

Prueba confirmatoria
T3L, T4Ly TSH en HNNBB
(muestra de suero)

Mayor del rango normal superior
de TSH

!

Evaluacién urgente en
consultaexternade
endocrinologiade
HNNBBe iniciar
tratamiento

N

\ Tratamientoy
seguimiento segun
protocolo

\

e: Modificado por el Equipo Técnico de elaboracién de los Lineamientos técnicos para realizar tamizaje
bolico neonatal. 2022
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2. Puntos de corte de hiperplasia suprarrenal congénita

Tabla N°9: Valores de punto de corte de 17 hidroxiprogesterona

17 hidroxiprogesterona
(17 OHP/HOP)

Fuente: Adaptado del Manual de GSP neonatal 17 alfa O ¢ 9 . Perkin Elmer.

Pruebas confirmatorias:

17 OH en suero (Ver anexo 14)
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Algoritmo N°2: Tamizaje para hiperplasia suprarrenal congénita

N\
1a muestra detaldon 2-3 dias de vida,
neonatos de término y prematuros

Fluoroinmunoensayo

Localizacién
inmediata

Referencia consulta
externa de
endocrinologia

N

Pruebas de
glucosa
Electrolitos

Testosterona
Cortisol 7
a.m.y4p.m.

A4

~N

Prueba

confirmatoria 17-

HOP ( muestra de

suero) laboratorio

tamizaje

* Cariotipo

* USG
abdominopélvico

* Seguimiento por

urologia pedidtrica

segun estado del

o\
0
\ paciente

* Manejo
multidisciplinario

\

Ingreso hospitalario

* Manejo

multidisciplinario

Prueba
evaluacion
glucosa,
electrolitos
testosterona,
cortisol 7
a.m.y4p.m.

uente: Modificado por el Equipo Técnico de elaboracion de los Lineamientos técnicos para realizar tamizaje

metabdlico neonatal.2022
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3. Puntos de corte de enfermedad de jarabe de arce

Tabla N°10: Puntos de corte de enfermedad de jarabe de arce (MS/MS) ‘

el T

Pro-OH
Enfermedad de
Jarabe de Arce

. Zona gris 251.1-1129.9 p mol/L
Valina o
Fuente: Laboratorio de Tamizaje Metabdlico Neonatal. W

Pruebas confirmatorias:

»
-Aminoacidos en sangre y orina. (Ver \OQ
au
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Algoritmo N°3: Tamizaje para enfermedad de jarabe de arce

de vida, neonatos detérminoy
prematuros

Espectrometria de
masas
<

,
* Leucina/ isoleucina alta \
¢ Valina alta Pruebas de

glucosa
Electrolitos
Amoniaco

[ 1a muestra detalon 2 a3 dias

Probablemente positivo

MX2
Inmediato

Pruebas de
glucosa,

¢ Electrolitos
¢ Amoniaco
TGO y TGP

L

N * Ingresohospitalario
segun estado del
paciente

\ * Evaluacién por
oftalmologia
* Equipo
multidisciplinario

Prueba confirmatoria
( muestra de suero)
leucina/isoleucinay

valina

\

te: Modificado por el Equipo Técnico de elaboracién de los Lineamientos técnicos para realizar tamizaje

tabolico neonatal.2022
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4. Puntos de corte de fenilcetonuria

Tabla N° 11: Puntos de corte de fenilalanina (Phe) por ﬂuoroinmunocnsayb

Sospechoso o zona gris | Entre 2.67 mg/dly 3.99 mg/dl - \\

N

N
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Algoritmo N°4: Tamizaje para fenilcetonuria

f O
1a muestra detalon 2 a 3 dias Paciente I‘ngresado
de vida, neonatos de término en hospital SNIS

y prematuros

i S

Fluoroinmunoensayo

PKU elevada.
Probablemente

Pruebas de
glucosa

* Electrolitos
*  Amoniaco
TGO y TGP

Localizacion
inmediata

Referencia consulta
externa de
endocrinologia

O .

Pruebas de * Prueba

glucosa confirmatoria
* Electrolitos (muestra de suero)
* Amoniaco * Fenilalanina

TGOy TGP * Tirosina

>N
N
A
\ * Manejo
multidisciplinario
* Seguimiento por
Q endocrinologia

nte: Modificado por el Equipo Técnico de elaboraciéon de los Lineamientos técnicos para realizar tamizaje
etabdlico neonatal.2022
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5. Puntos de corte de tirosinemia neonatal transitoria

Tabla N° 13: Puntos de corte de Tyr (MS/MS) (tanto para tamizaje como confirmat

Entre 279.1 — 503 p mol/L

Sospechoso o zona gris

Fuente: Puntos de corte por el Laboratorio de Tamizaje Metabdlico

\
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Algoritmo N°5: Tamizaje para tirosinemia neonatal transitoria

Paciente ingresado en

dias devida, neonatos de hospital del SNIS

término y prematuros

Espectometria de
masas
Tirosina alta o sospechosa.
Probablemente positivo
i Localizaciéon ir&

MX2
Inmediato

[ 1a muestradetalén 2a3

Glucosa
Electrolitos
Amoniaco

TGOy TGP
Entre otras

Prueba
confirmatoria
(tirosina)

, entre otras

Ingreso

hospitalario segun
estado del
paciente

« Evaluacion por
oftalmologia

* Equipo

multidisciplinario

N

dificado por el Equipo Técnico de elaboracidon de los Lineamientos técnicos para realizar tamizaje
bolico neonatal.2022
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6. Fibrosis quistica
En nuestro pais, a partir de la implementacion de este tamizaje por parte del Instit
Salvadorefio del Seguro Social en el 2017.

En mayo del 2022, en el Comité de Tamizaje Metabdlico Neonatal consensud los pu
corte de referencia para los valores de TIR:

Tabla N°12: Puntos de corte de tripsina inmunorreactiva.

Tripsina Inmunorreactiva

(TIR) Sospechoso o Positivo

Fuente: Laboratorio de Tamizaje Metabdlico Neonatal. 2022

Pruebas confirmatorias: Test del sudor:

Tabla N°13: Valores de cloruro en sudor

lo entre ambas pruebas. Se determina una prueba como normal
0 mmol/L.
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Algoritmo N°6: Tamizaje para fibrosis quistica

1* Muestras de talon 2-3 dia
¥ promaturos

h

Flucroinmunocensayo J

Prusba de
cloro en sudor

: Modificado por el Equipo Técnico de elaboracién de los Lineamientos técnicos para realizar tamizaje
6lico neonatal.2022
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H. Evaluacién y vigilancia de resultados

Salud.

Funcionamiento del sistema en linea de resultados de tamizaje neonatal

iNas y nifos
=rsonal del
Sistema Nacional Integrado de Salud.

Cada establecimiento de salud para acceder al modulo del sistema e ea de resultados de
tamizaje neonatal, debe seguir los siguientes pasos:
1. Acceder por medio de un navegador de internet.
2. Usar la direccion http://tamizaje-salud.gob.sv.
3. Para ingresar es necesario usar el # de usuario
asignado su humero de usuario y contrase
Laboratorio de tamizaje metabodlico neona
. i nte pantalla:

cada establecimiento tiene
tenerla favor comunicarse al

Tamizaje Neonatal
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http://tamizaje-salud.gob.sv/

o Debe ingresar el nombre de usuario y contrasefia asignados.

4. Al ser aceptada la contrasefia se mostrara la siguiente pantalla:

Sistema de Tamizaje Neonatal
MINSAL
HN San Salvador SS de la Mujer

9%

=)

@)

Gestién tamizaje neonatal

GOBIERNO DE
EL SALVADOR

MINISTERIO
DE SALUD

yNacer

con carifo

5. En dicha pagina de inicio, se tra lOS siguientes enlaces:

sesticon tamizaje neonatal

Ragistro de resultados/busqueda
de paciente
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6. Al seleccionar registro de resultados/busqueda de paciente, se muestra la siguiente pa

7.

Sistema de Tamizaje Neonatal
MINSAL

Buscar Datos del Paciente o

Primer apellido:

I )

Primer nombre: Segundo nombre:

Fecha de nacimiento: Tipo documento responsable

[ DD / MM/ YYYY ] [

Nombres responsable: Apellidos responsable:

l J

Datos sin capturar y actualizar ! Datos capturados ultados

Datos capturados y con resultados

Rodrigo Javier Alfaro ?
HN San Salvador SS de la Mujer

Mostrando registros del 1 al 1 de un total de 1 registros 50 istros Siguiente - Anterior
Estado | | Lugarde "':::,:;_:L cun rechade | Edsaactuat | Municipio | Departamento | Tetetono | acciones
aphsttack Madre 3 Femenino | 1/12/2021 | 3meses, 2Bdias | San Salvador San Salvador | eerssseses
Houphal Neciorm Madre Lopex Mérida | Femenino|  112/2021 | Imeses,28dias | SanSaivador | SanSalvador | 7921-2747 m
“::’l“"“";""-‘ Claudia Mérida | Femenino. 112/2021 | 3meses, 28dias | San Satvador SanSalvador | 7921-2747 m
Luego de e iones de busqueda, se presiona el botéon buscar, se mostraran los
resultado jes neonatal y sequimiento realizado.
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Al seleccionar tamizaje metabdlico, se despliega los resultados obtenidos en el analisis de

las pruebas realizadas (hipotiroidismo congénito, fibrosis quistica, fenilcetonuria, hiperplasia

suprarrenal congénita (HAC), tirosinemia neonatal transitoria y enfermedad de jarabe
arce) y su respectivo diagnostico y plan de manejo.

o

Sistema de Tamizaje Neonatal
MINSAL
HN San Salvador SS de la Mujer

Rodrigo Javier Alfaro e V.

Informacién paciente

Parentesco Documento de i
Lugarde dst responsable identificacién Apellidos
Hospital Nacional de la mujer Maria Carla Sol Lépex Madre 000000000 Lépez Garcia
CUN Fecha de nacimiento Edad actual Municipio De; ento. éfono Nacionalidad
309011220212022 1/12/2021 3 meses, 28 dias San Salvador San 7921-2747 Salvadorafia
Resultados tamizaje neoh
T je auditivo Tamizaje cardiaco Estudio citogenético US transfontanelar
Tipo de prueba Plan de manejo

Hipotiroidismo congénito

Sin plan de manejo

Fibrosis quistica

Fenilcetonuria

Diagndstico final

Sin hacer

Sin diagnéstico

Jarabe de arce

Sin hacer

Ademas, se tie
ubicado antes del

AN
\

ion de convertirlo a Excel, dando clic en el icono Excel del reporte

e de resultado.
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9. Altermina la revision seleccione cerrar sesion

Sistema de Tamizaje Neonatal

MINSAL Rodrigo Javier Alfaro e hd
HN San Salvador SS de la Mujer

€

Informacion paciente

Parentesco Documento de

LA g ol . responsable identificacion el
Hospital Nacional de la mujer Maria Carla Sol Lopez. Madre 000000000 Lépez Garcia Femenino
CUN Fecha de nacimiento Edad actual Municipio D ®lefono MNacionalidad
309011220212022 1/12/2021 3 meses, 28 dias San Salvador San Sal 7921-2747 Salvadoreiia

Resultados tamizaje negf

Tamizaje metabdlico Tamizaje auditivo Tamizaje cardiaco Estudio citogenético US transfontanelar

Anilisis de la informacién ‘O

La informacion debe analizarse _fo “que permita determinar la incidencia de las
enfermedades a tamizar, la efectividad | tratamiento y seqguimiento. El analisis rutinario debe
referirse a:

a) Caracterizacion de | poblacion con mayor incidencia, segun procedencia,
edad, sexo, con el fi orientar acciones especificas de control a través del monitoreo

factores condicionantes de las oportunidades perdidas en
prevencion, se el numero de casos de nifias y niflos inscritos en el control de
rollo a quienes no se les tomo pruebas de tamizaje, muestras
no fue posible re tamizarlos.
de la magnitud del problema, levantando los casos de la enfermedad
odas las regiones del pais.
n de la endemicidad o epidemicidad en cada region a través del analisis de la
la, en relacion con la distribucion de casos segun condiciones
ioecondmicas y ambientales. Un incremento del numero de casos en una
erminada localidad o en un periodo es un indicador de una posible deficiencia de
odo poblacional, asi como un reporte por debajo de lo esperado puede deberse a una
falla en alguno de los pasos del proceso de tamizaje.
e) Determinacion del riesgo de fallas o fracasos en el seguimiento segun las diferentes
localidades y frente a los cuales es preciso orientar acciones de intervencion.
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Indicadores de evaluacién

Los principales indicadores que deben producirse cada mes en cada nivel seran:

De proceso

De impacto

Para el laboratorio clinico

Porcentaje de nifios inscritos en el programa de crecimiento y desarrollo a gt
les hace la prueba de tamizaje metabolico neonatal. Meta: arriba del 80%
Porcentaje de nifios que permanecen ingresados en el hospital despu dias
de edad cronologica a quienes se les hace la prueba de tamizaje ol onatal.
Meta: 100%.

Proporcion de nifios tamizados = (tamizados/nacidos viv
Efectividad en el rellamado = (rellamados/casos proba
Efectividad en el seguimiento = (casos en tratamien
Tiempo promedio de confirmacién de caso = eda la fecha de confirmacion.
Incidencia (casos nuevos) y prevalencia (cas periodo determinado.

Cobertura: Porcentual de m adas respecto al total de nacimientos.
Efectividad: Porcentual de m
Tiempo promedio de entr:
Porcentaje de nifios ta dos departamento.

Porcentaje de muestras rechazadas.

Distribucion por e na, sexo y procedencia de los casos confirmados.

ivo de tener control de los pacientes inscritos en el control de
esarrollo; y que han sido tamizados, dando cumplimiento a la
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I.

10.

11.

12.

13,

14.

Glosario

Cariotipo: dotacién cromosémica completa de un individuo o de una especie, taly.como
se observa durante la mitosis. También recibe este nombre la presentacion grafica de los
cromosomas, ordenados en pares de homologos. (1)

Citogenética: parte de la genética que estudia la apariencia microseopica de los
cromosomas y sus anomalias en la enfermedad. (1)

Coeficiente intelectual: inteligencia medida por medio de un test. (2)

Cribado: o screening: En materia de salud publica, actividad orientada @ la deteccion

precoz de una enfermedad, su diagndstico y tratamiento temprano, ofrecida‘activamente al
conjunto de la poblacion susceptible de padecer la enfermedad, aunguée no tenga sintomas
ni haya demandado asistencia sanitaria. (3)

Embalaje: caja o cubierta con que se resguardan los objétos gue han de transportarse. (4)

Exanguineotransfusién: Técnica que se realiza en la enfermmedad hemolitica del recién
nacido. Supone la sustitucion de hasta el 90% de la propia sangre del recién nacido por
sangre de un donante, con el fin de tratar la anemia e hipobilirrubinemia. (1)

Floruroinmunoensayo: o ensayo inmunofluoromeétrico es el uso de espectometria de
fluorescencia para obtener resultados cuantitativos para la técnica de anticuerpo
fluorescente. (5)

Hiperandrogenismo: cuadro clini¢o derivado de un aumento de la accidén androgénica en

la mujer, puede deberse a una hiperproduccion de los andrdgenos, alteraciones en su
transporte plasmatico o poraun aumento de la sensibilidad celular. (1).

Hipotiroidismo: situaciéf metabolica que resulta de la disminucién de la cantidad o de la
actividad bioldgica de las hormaonas tiroideas. (2)

Hipotiroidismo congénito: se define como el Hipotiroidismo presente in Utero y que
persiste posteriofmente en la vida extrauterina. (2)

Hidroxilacién: rfeaccion quimica de oxidacion en la que un atomo de hidrogeno del
compuesto es sustituido por un grupo hidroxilo (OH). (6)

Inmuneensayo: es una prueba quimica que se utiliza para detectar o cuantificar una
sustancia@specifica mediante una reaccion inmunoldgica. (7)

Prueba de ELISA: examen de laboratorio realizado con la metodologia de
Inmunoabsorbencia ligada a enzimas. (2)

Pseudopubertad: desarrollo precoz de los caracteres sexuales secundarios debido al
aumento de los esteroides sexuales, derivados de la hipersecrecion adrenal u ovarica,
independientemente de la activacion del eje hipotalamo-hipofisiario. (1)
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15.

16.

17.

18.

Retardo mental: es una incapacidad caracterizada por una significante limitacion en las
funciones intelectuales y en las conductas de adaptacion, manifestada en los aspectos
conceptuales, sociales y habilidades practicas adaptativas. (2)

Tamizaje: todo aquel programa que pretende detectar una enfermedad o defecto
desconocido por el paciente, mediante un analisis, examen o procedimiento que/pueda ser
aplicado rapidamente. Clasifica a los individuos en probablemente enfermos 'y
probablemente sanos, no pretende hacer diagndstico. (2)

Tarjeta de Guthrie: es el papel especial que se utiliza para la recolecgion dé la muestra
sanguinea, para luego ser procesada en el laboratorio. (2)

Virilizacién: cambios corporales en nifias relacionados con un exceso de produccion de
androgenos o aumento de la sensibilidad a los mismos. (8)

Abreviaturas y siglas

e ACTH: Hormona adrenocorticotropa.

e ARP: actividad de renina plasmatica.

e BCAA: Aminoécidos de cadena ramificada.

e BCKDH: Deshidrogenasa de cetoacidos de cadefa ramificada.
e BH4: Cofactor tetrahidrobiopterina.

® ¢ AMP: adenosinmonofosfato ciclico.

e CFTR: cistyc fibrosis transmembrane eenductance.

o CRINA: Centro de Rehabilitacion Intégral para la Nifiez y la Adolescencia.
e CRIO: Centro de Rehabilitacion Integral de Occidente.
e CRIOR: Centro de Rehabilitacion Integral de Oriente.
e CUN: Codigo Unico al Nacimiento.

e DE: Desviacion estandar.

e DHPR.: dihidrobiepterina reductasa.

o EEG: Electroencefalograma.

e FQ:Fibrosis Quistica.

e GABA: Acido gamma aminobutirico.

e HC: Hipotiroidismo congénito.

e 17 HOP: 17 hidroxiprogesterona.

o HPA: Hiperfenilalaninemia.

® HSC: Hiperplasia Suprarrenal Congénita.

® [ T4-Na: levotiroxina sodica

e MINSAL: Ministerio de Salud.

e MS/MS: masas en tandem.
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e MSUD: Maple Syrup Urine Disease.

e MX2: Segunda muestra.

e 210HD: enzima 21-hidroxilasa.

e 17 OHP: 17 hidroxiprogesterona.

e PAH: gen fenilalanina hidroxilasa.

e Phe: Aminoéacido esencial fenilalanina.
e PKU: fenilcetonuria.

e gBH2: g-dihidrobiopterina.

e RIIS: Redes Integradas e Integrales de Salud.
e T3: Triyodotironina.

e T4: Tiroxina.

e TBG: Globulina Fijadora de Tiroxina.

e TC: Tomografia computarizada.

e TGO: Transaminasa Glutamica Oxalacéti
e TGP: Transaminasa Glutdmica Piruvica
e TIR: Tripsina inmunorreactiva.

e TNT: tirosinemia neonatal transitori

e TPO: Tiroperoxidasa.

e TRH: Hormona Liberadora

e TSH: Hormona Estimulan

o—Tyr: Tirosina
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VII.

a)

b)

c)

d)

VIIL

mismos, por parte del Titula

\

Disposiciones finales

Sanciones por el incumplimiento

Es responsabilidad del personal del Sistema Nacional integrado de S
cumplimiento a los presentes lineamientos técnicos, caso contrario se

sanciones establecidas en la legislacion administrativa respectiva.

Revision y actualizacién
Los presentes lineamientos técnicos seran revisados y act

cambios o avances en los tratamientos y abordajes, o e a organica o
funcionamiento del MINSAL, o cuando se determine neces e del Titular.

De lo no previsto

Todo lo que no esté previsto por los presen
peticion de parte, por medio de escrito ¢

fundamentando la razon de lo no previsto,

Derogatoria
Derdgase los Lineamientos téchico. @ aj/e neonatal para hipotiroidismo congénito
del 22 de diciembre de 2015. ‘

-~

~

artera de Estado.

Vigencia Q
Los presentes lineamientos @e raran en vigencia a partir de la fecha de la firma de los
raeest

Dr. Francisco José Alabi Montoya
Ministro de Salud Ad Aonorem
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Anexo 1
Boleta de tamizaje metabdlico neonatal e instruc

V!

Establecimiento: NUI: | CUN | | | | | | |
Apellidos paciente: Nombre de paciente
Apellidos madre: Nombre madre
Direccién
Municipio Ciudad
Sexo Fecha de nacimiento Edad en horas
F O MO Hora de nacimiento .
Edad gestacional (semanas):
10 N

Peso al nacer
Kg:

Neonato de término O
Neonato prematuro O

Parto: unico O

gemelardd multiple O

Lactancia Materna

Formula Maternay

exclusivo O | exclusivaO féormula

O

Fecha de transfusion:

Hora de toma muestra:

ibioticos: SIDNO O

Recibié esteroides: SI ONO O

Muestra:  Inicial»O

MX2(2do tamizaje a peticion del laboratorio) O

Repeticion O

Pruebas Solicitadas: TSHO

IRTO170H-POPKU O

muestra: Puncion de talon O
puncion O (criticamente enfermo
omalias congénitas en miembros)

2181426
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Instructivo

e Antes deiniciar el llenado de boleta es muy importante concientizar y dar informacion a losp

tamizaje y que en el proceso se pueden solicitar varias tomas muestra inicial, muestra par
e Verificar en cartilla que no le tomaron el tamizaje en otro Establecimiento de salud (hospi
e Llenar la boleta con lapicero tinta indeleble azul o negro, con letra de molde legible;

\!

encargados de la importancia del
r casos (MX2).
d de salud).

Partes de la boleta

Hoia 1 Debe colocarla en el expediente del paciente del
oja o
establecimiento que obtuvo la muestra.
-Colocar el desprendible en la cartilla como comprobante de la
toma de muestra.
. -Registrar fecha de toma de muestra.
; B g Q
) 1 = =
Desprendible 1 = = =
| =28 =
3 = =
=
A
\
N
N
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Hoja 2
Con papel 6 | e TAMIZAJE METABOLICO NEONATAL No 2181426
filtr‘) I)a]:l EEEﬁﬂi::L- |MmmmdenﬁmJ e
recolectar la e — =
Municipio Ciudad Departamento.
muestra SH:EI vo :mJ Edaden horas: .
Peso al nacer N T *Transfusion Fecha de
: Neonato Prematuro (1 D |
Parto: unico 0 gemelard miltiple O FH‘::;“:::::::
Lactzncle. mn :;'xn m‘n Recibio icos: 51 0 NO O Recibié OnoD
Muestra: Inicial O Repeticion O Tipo de Muestra : Puncion de Talén O |||
MX2(2do tamizsje @ petiién dellaboratoria) 1 I|I| I| " " || III”l
Pruebas Solicitadas: TSHC) _IRTC] _ 170H-PL]__ PKUC] _JARABE DE ARCE CJ 2
o R
Reverso aal igg A EE iEE i
L}
HHLIL
[i i g i! R
# c LR S i
Eiaiiii i} Ei§ ;
A
i I Eh i
tHIH N
LR
o h i {1

°N

9ZY18TZ

olocarse en sobre individual
enviala al laboratorio de

La boleta de papel ¢
después de 2-4hr
tamizaje metabolic

Instrucciones para toma de muestra.

-Cuadro para indicar tipo de hemocomponetes administrados
al neonato

-Espacio para colocar quien tomo y avalod la muestra. Quitar
hoja 1 antes de firmar.

73




Instructivo llenado de boletas

TAMIZAJE METABOLICO NEONATAL No 2181426

s T T 01 7 T 00 T T T

‘ Nambre de Paciente

| Nombre Madre

[ Teidfona
[ Ciudad Departamento

' N
Llenar completamente las variables de cada boleta es de suma importancia para dar una adecuado analisis y seguimiento de resultados.
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Instructivo

Informacién demografia
o Establecimiento:

e CUN:

e NUI

e Apellidos paciente:

e Nombre de paciente:

e Apellidos madre:

e Nombre madre:

e Direccion:

e Teléfono: N
e Municipio, Ciudad, Departamento. \

Informacién del recién nacido

e Sexo F=Femenino, M=Masculino, I=Indeter
e Fecha de nacimiento.
e Hora de nacimiento.

e Edad en horas: (colocar edad en horas al to
tomado a partir del cuarto a los 30 dias, colocar

e Edad gestacional (semanas).

e Peso al nacer en Kg.

e Neonato de término.

mizaje entre 48 a 72 horas y si es

edad en dias, no en horas)

o Neonato prematuro.

po se debe tamizar)
gemelaro  multiple o

oma muestra.

tancia
aterna exclusivo o
N\ Formula exclusiva o

o Maternay formula o
Recibio antibidticos: Si o No o (util en el analisis de resultados)
e Recibid esteroides: Si o No o (Util para el analisis de resultados).
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4. Clase de muestra

e Muestra inicial: Primera toma de muestra, la cual, se tomara entre las 48 y 72 horas de nacido.
embargo, si éste no ha sido realizado en el periodo estipulado por causa justificada, se debe
tomar la muestra durante los primeros 30 dias de edad cronoldgica.
En caso de que la muestra inicial sea rechazada porque no cumple con la calidad para ser. H

procesada, se debe localizar al bebé para repetir la muestra lo antes posible (ante

después de rechazada la muestra).

Recuerde una muestra inicial rechazada significa que al bebé no se le ha hecho amizaje
metabdlico neonatal.

Recién nacidos prematuros menores 34 semanas, peso al nacer de 2000 eonatos
criticamente enfermos, antecedentes de cirugias neonatales, gemelos, sin Down u otros
sindromes genéticos, tendran dos tamizajes: a) inicial de las 6 pruebas y.b) se ento de TSH para

hipotiroidismo congénito.
e  Muestra repeticion: tamizaje repetido por un rechazo previo por c
e MX2: 2do tamizaje a peticién del laboratorio solicitada debid
resultados elevados que caen en zona gris y es necesario confir
de MX2 y el analito del cual es requerido.

el caso, debe marcar la casilla

Tipo de muestra:

e Puncion de talon: Técnica clave to
para neonatos para obtener gotas que

1lon del pie con lanceta autorizada
12mm colocando 1 por circulo, sin

sobresaturar.

e Pruebas solicitadas: TSH o /OH-P o PKU o Jarabe de arce o Tirosina
o »

e (Sise dispone de bolet ue gan variable tirosina, siempre se analizara en

~

Jarabe de arce).

Direccion de envi
Nacional de Nifios
Salvador. Tel 8

5. Papel filtro: Papel G ie para colectar muestra de sangre seca debe cuidar que no se
contamine antes y.desp de tomar la muestra ya que absorbe varios liquidos.
Q
0
O\
V

estra: Laboratorio de Tamizaje Neonatal, Hospital
jamin Bloom, Hospital Anexo, Boulevard Los Héroes, San
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Anexo 2: Hoja de referencia y retorno para seguimiento de recién nacidos de
alto riesgo

OJAD
Establecimiento al que se refiere:

O
Fecha:

Prematuro menor de 2000 gramos al nacer

Especialidad:

Prematuro de 2000 a 2499 gramos

Microcefalia o sospecha de Sindrome congénito por Zika

Bajo Peso al Nacer

Anomalias congénitas mayores

Depresion Neonatal

RN egresado de UCIN

Otro diagnostico:

Nombre: CUN: oMOFOI10)
Lugar de Nacimiento: Fecha de nacimiento:___ [/ aden nto___ 1
Hospital de Egreso: FechadeEgreso:___ / [/
EG por Ballard al nacer:_____semanas Edad corregida al alta:__ semanas | Edad eronologica al alt: dias
Peso al nacer: gramos Longitud al nacer: cm PCal nacer: cm Calas24h:____e_ cm
Peso al egreso: gramos Longitud al egreso:__ cm PCal egre o
Nombre: Edad: Amenorrea: semanas
Control prenatal: 5i() No () Lugar: No. de contfoles; G_ A__Pi__ P V:i_
Dela Via del parto: Vaginal () Abdominal () Tipo de SHos| rio( ) Extrahospitalario() Comunitario
Madre Enfermedades cronicas previas al embarazo S e
Enfermedades durante el embarazo S 0 ¢éCual
Ruptura prematura de membranas Sl ) Horas
Reanimacion al nacer SI | NO | O | APGAR:1min__ S5min___ 10min__
Estimulacion y secado Masaje cardiaco Fi Oz utilizada durante reanimacion:____ %
Del RN Oxigeno a flujo libre Medica - Adrenalina SI{) NO{ No. de dosis:
durante | VPP con bolsa méscara SSN al 0.9% 51 ) NO () No. de dosis:
elparto | Intubacion orotraqueal K umbilical Dosis profilactica de surfactante SI(_) NO ()
Anomalias congénitas: SI( ) NO() éCual -
Soporte con Oxigeno Sl Di Otros datos SI | NO Dias Ingreso a
Ventilacion mecanica Uso de aminas vasoactivas estrategia
CPAP nasal Uso de Nutricion parenteral canguro
Oxigeno por campana cefélica Exanguinotransfusion No. SICONO O
Otros: Transfusiones sanguineas No. Fecha:
Total de dias con oxigeno Total de dias en UCIN
MORBILIDADES DURANT, ESO SI | NO | Descripcion

Enfermedad de Membrana Hialin Grado: Dosis total de surfactante:
Neumonia Neonatal Agente aislado:
Sindrome de Aspiraci co ¢Asociado a Hipertension Pulmonar? I () NO ()

érea

Sindrome de fu,

¢Cual?:

éSe coloco tubo de torax? SIT_ NO ()

Temprana () Tardia(_) Agente aislado:

Choque séptico? SICONO O

¢éAsociado a Encefalopatia hipoxico-isquémica? SI() NO () Grado:

Localizado () G

eneralizado () éCausa?:

Tipo:

¢Hidrocefalia posthemorragica? SI(C ) NO ()

Grado:___Correccion quirtrgica: SIC) NO( ¢Cudl?:

éCual?:

¢Correccién guirdrgica? SIO NO O

Cirugia realizada:

Edad de correccidn:

Edad cronoldgica al diagndstico:

Grado:
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alto riesgo (reverso)

Anexo 2: Hoja de referencia y retorno para seguimiento de recién nacidos de

Rhanecjo:

Emorooalits necrotizante

Grado: ___Manejo médica: S MO )
jo Ouérirgico 510 00 ) foudid

Infecckin aociada a ka atencitn

JCudls: Agente akladal
sandiarka -
Ictericia W tal alor madximo de Bili reporiado: mm':dl
Jpras:

5. TRATAMIENTO RELEVANTE RECIEIDD MO DESCRITO PREVIAMENTE [complobe]

P 0 |

5. ESTUDNOS REALZADQS [coemplete o margue con una *%° segiin corresponda)

Calastroteragia
51C) bea (20 Dias:

Fiecha Pruscbas indirectas de sepsis dtgcm Fesultados de Prucbas TORCH: Otros cxd menes:
Hemosglobéna: il Seralagia para Sifills:
Lizims : x mm3 Tumplaimnﬁi:gm gﬁ
Heutrdfilos: K mm3 Otomegalovine: iz G
Plaguets: ¥ mm3 Ziwa: FOR 1gh1 1B VESEIPES
Proteing C Roachya: mgdl WIH: | mubeala: ara
WES: mm/h Hemsaculbivo: Urocditiva: LCR:
Procedimicntos especales
Fona Procedimenta = HO LB Fezuiado Friwimo conbnod

USG Transfontanclar

Tamlzale awditiva

Tamizaje cardlaco

T je Metabalioo

Tamlzale de Cadera

ED:-CH’&CEIHH‘H

Otras:

7. EWALUACIONES POR ESPECIALISTAS (complote o margise con sna =) sepin conmesponda)

Feha Especialidad =1 ]

M,

Ciagnastico o Procedimisnta

realizado: Prooiimio conbral

Cirugla

Hewrclogla

Oftaimoiogia

Cardiologla

InftctuhEa

Ortapiedia

Fisictoerapla

DOtras:

£ DIAGNOSTICOS AL

¢ beinda apoye psicakdgicn bisioo & B madie o cuidadores: 81} SO0 ) 5o da relerencia para apoye psicokdgico esssdakzado: S 0000
Qm —

3. TRATAMIENTO FARMACOLOGIOD AL ALTA

[ 10, iNmunzAOONES CumpLDAs

Yacsna Fecha de complimicnto

Otras Vacunas

Focha de cumplimicnio

P raima o cesis

BLG
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Anexo 3: Cartilla de salud infantil

Crecimiento

®

Tamizaje

Cardiaco

Cartilla de
Salud Infantil
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Anexo 4: Cartilla de seguimiento de la nifia y nifio prematuro con peso menor
de 2000 gramos al nacer

Tamizaje
Cardiaco

CARTILLA DE SEGUIMIENTO DE R

LA NINA Y NINO PREMATURO
CON PESO MENOR DE 2,000
GRAMOS AL NACER
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Anexo 5: Cartilla de Nifios con Sindrome de Down

Estudios ‘

Tamizaje
MINISTERIO |
DE SALUD Metabélico

GOBERNODE
EL SALVADOR

Tamizaje

Cardiaco

Cartilla de niiios y nihas
con Sindrome ‘2 Down

Citogenético

v

Focha:
‘ Rosultado
Resultado
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Anexo 6:

Historia clinica perinatal
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Anexo 7: Hoja resumen de alta-servicio de neonatologia (ISSS)
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Libro de tamizaje metabolico neonatal

3

Anexo 8:

Establecimiento: SIBASI Regi
N©° | Nombre de] Edad| Fechade CUN| NUI | Nombredg Direccién | Nax ade | Fechas de Leucina/ | PKU| Prueba 17- Tyr
paciente nacimiento la madre izaj tamizaje | TSH| Isoleucina del sudor HOP
boletas Otros Valina
N
N
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Libro de envio de muestras de tamizaje metabodlico ne
al laboratorio de tamizaje

Anexo 9:

NO

Nombre

Edad

CUN

NUI

NP° de boletas

Fecha de
toma

O

Fecha y firma de recibido
en Laboratorio de
tamizaje neonatal

Observaciones

O

\

&
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Anexo 10
Embalaje y transporte de muestras bioldgicas

Proposito:
Transportar las muestras de laboratorio en forma segura a fin de evitar una contami el
personal y medio ambiente.

Materiales:

Procedimiento:

Papel toalla o algodon.

Termo, hielera o caja de durapax (recipiente terciari
Paquetes frios N\
Formularios de solicitud.

Sobre de papel o bolsa plastica.

Cinta adhesiva.

Equipo de proteccion personal.
Tubos, frascos o placas (recipiente primario).
Frascos plasticos o metalicos con tapadera (recipiente se ario).

Antes de iniciar el procedimie
Asegurar que el tubo, frasco jue contiene la muestra este bien cerrado y no
presente derrames en su e ; iente primario) ldentificar el recipiente primario,
y establecimiento que lo envia. (Esta informacion se

en un material absorbente (papel toalla o algoddn) y
secundario, el cual debe ser resistente impermeable y con

Envolver el recipient
colocarlo en el reci
tapadera.

eder al envio, repasando las instrucciones de bioseguridad con la persona que va a
sportarlo, para asegurar el cumplimiento de las normas de bioseguridad y la
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Fuentes de error:

e Presentar derrames en el exterior de los tubos primarios.
e No identificar el tubo que contiene la muestra.

o No haber seguido los pasos para el embalaje.

e No conservar la cadena de frio si lo necesita.

e Mala coordinacion del profesional de laboratorio, con el personal que

muestra.
e No acompafar el envio con los formularios de solicitud.

Responsable:
Profesional de laboratorio que envia la muestra y personal que tr

Figura N° 4: Triple embalaje de transporte

isterio de Salud de Republica Dominicana, “Procedimientos de Bioseguridad en el
transporte de muestras bioldgicas y sus resultados en la red publica de servicios de
salud.2014.
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Anexo 11
Calidad de la muestra

..... Muestras hien tomada

halo por emalIsts.

guladas

04000

Muestras insuficientes

. . Muestras sin secar

Muestras dilui

uestras Sobresaturadas

>N
<
N

o 2015.

tocolo de Vigilancia y Analisis Laboratorial en Salud Publica, Instituto de Salud de Colombia, 19
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Anexo 12: Valores de acidos organicos en orina

Lactic acid

0-128 mmol/mol creat

Pyruvic acid

0-25 mmol/mol creat

30H-Butyric acid

0-27 mmol/mol creat

Acetoacetic acid

0-7 mmol/mol creat

20H-Butyric acid

2-0Oxo-lIsocaproic acid

20H-Isocaproic acid

30H-Isobutyric acid

20H-Isovaleric acid

2-Ox0-3-Methylvaleric

2-Oxo-Butyric acid

2-Oxo-Isovaleric acid

30H-2-Methylbutyric acid

ol/mol creat

20H-3-Methylvaleric acid

ol/mol creat

30H-2-Methylvaleric acid

Succinic acid

0-0'mmol/mol creat

14-276 mmol/mol creat

Fumaric acid

Malic acid

5-Oxo-Proline

0-16 mmol/mol creat

0-33 mmol/mol creat

46-184 mmol/mol creat

2-Oxo-Glutaric aci

0-357 mmol/mol creat

Citric acid

101-2772 mmol/mol creat

|socitric acid

35-615 mmol/mol creat

Aconitic aci

27-258 mmol/mol creat

0-0 mmol/mol creat

0-0 mmol/mol creat

0-0 mmol/mol creat

0-0 mmol/mol creat

7-110 mmol/mol creat

0-20 mmol/mol creat

0-3 mmol/mol creat

0-0 mmol/mol creat

40OH-Cyclohexylacetic

0-0 mmol/mol creat

N-Acetyltyrosine

0-5 mmol/mol creat

Methylmalonic acid

0-5 mmol/mol creat

Malonic acid

0-0 mmol/mol creat

Fuente: Laboratorio de Tamizaje Metabdlico Neonatal del ISSS.
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Anexo 12: Valores de 4cidos organicos en orina

30H-Propionic acid 0-21 mmol/mol creat
40OH-Phenylpropionic acid 0-0 mmol/mol creat
Methylcitric acid 0-15 mmol/mol creat
30H-Isovaleric acid 0-81 mmol/mol creat
30H-Valeric acid 0-0 mmol/mol creat

Propionylglycine 0-0 mmol/mol crea

Isobutyrylglycine

2-Methylbutyrylglycine
2-Ethyl-30OH-Propionic acid
Isovalerylglycine
Crotonylglycine
Trans-cinnamoylglycine

N-Valerylglycine

3-Methylcrotonylglycine
Tiglylglycine
Butyrylglycine
Ethylmalonic acid
Methylsuccinic acid
Adipic acid
Suberic acid
Sebacic acid

0-9 mmol/mol creat
0-0 mmol/mol creat
-14 mmol/mol creat
0-8 mmol/mol creat
0-26 mmol/mol creat
0-19 mmol/mol creat
0-17 mmol/mol creat
0-24 mmol/mol creat
0-0 mmol/mol creat
0-0 mmol/mol creat
0-13 mmol/mol creat
0-0 mmol/mol creat
0-77 mmol/mol creat
0-0 mmol/mol creat
0-0 mmol/mol creat
ecanedioic acid 0-0 mmol/mol creat
ecadieneoic acid 0-0 mmol/mol creat

N 2-Decenedioic acid 0-0 mmol/mol creat
2-Octenoic acid 0-12 mmol/mol creat
0 2-Octenedioic acid 0-0 mmol/mol creat
30H-Dodecanedioic acid 0-0 mmol/mol creat
30H-Dodecanoic acid 0-0Ommol/mol creat
30H-Sebacic acid 0-61 mmol/mol creat
Glutaric acid 0-17 mmol/mol creat

Fuente: Laboratorio de Tamizaje Metabdlico Neonatal del ISSS.
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Anexo 12: Valores de acidos organicos en orina

3-Methylglutaric acid

0-2 mmol/mol creat

2-Methylglutaconic acid

0-0 mmol/mol creat

3-Methylglutaconic aci

0-40 mmol/mol creat

Glutaconic acid

0-0 mmol/mol creat

20H-Glutaric acid

0-38 mmol/mol cre

30OH-Glutaric acid

N-Acetylaspartic acid

Homogentisic acid

Homovanillic acid (HVA)

VMA

Glyceric acid

40OH-Butyric acid

Mevalonolactone

2-Methylaceto

Fuente: Labora

5-HIAA

Orotic acid

Uracil 0-33 mmol/mol creat
Thymine -0 mmol/mol creat

-217 mmol/mol creat

0-0 mmol/mol creat

0-0 mmol/mol creat

0-0 mmol/mol creat

e Metabdlico Neonatal del ISSS.
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Anexo 13: Valores de aminoacidos en plasma

3-Methylhistidine

Aspartic Acid 2-14 ymol/L
Glutamic Acid 32-185 pmol/L
Hydroxyproline 7-63 pmol/L
Serine 83-212 umol/L
Asparagine 20-77 ymol/L
Alpha-Aminoadipic Acid

Glycine

Glutamine

Sarcosine

Beta-Alanine

Taurine

Histidine

Citrulline

Arginine

Threonine 248 pmol/L
Alanine -523 pmol/L
1-Methylhistidine OR =9 pmol/L
Gamma-Aminobutyric Aci <1 ymol/L

< OR = 8 uymol/L

Beta-Aminoisobutyr

<OR =8 ymol/L

Proline 104-348 umol/L
Ethanolamine 5-19 pmol/L
4-30 pmol/L

24-125 pmol/L

84-354 pmol/L

12-50 pmol/L

<1 umol/L

10-109 pymol/L

43-181 pmol/L

<1 ymol/L

31-92 pmol/L

ryptophan

16-92 pmol/L

AN Ornithine

19-139 pmol/L

Lysine

70-258 pmol/L

Fuente: Laboratorio de Tamizaje Metabdlico Neonatal del ISSS.
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Anexo 14: Valores de 17 hidroxiprogesterona

Sangre de cordon 1000 - 3000 ng/dl
Prematuro (31 -35 semanas) Menor o igual a 405 nanog/dl
A término
(menor de 12 horas) Menor de 460 ng/dl
De 1 mes a 11 meses menor o igual a 147 nanog/
De 1 afio
De 2 afos
De 3 afios
De 4 afos
De 5 afios
De 6 afos
De 7 afios
De 8 afios 4 nanog/dl
De 9 afios al a 166 nanog/dl
De 10 afios gual a 180 nanog/dl
De 11 afios menor o igual a 196 nanog/dl
De 12 afios or o igual a 213 nanog/dl
De 13 afos or o igual a 233 nanog/dl
De 14 afios nor o igual a 254 nanog/dl
De 15 afos 9 - 276 nanog/dl
De 16 afios 23- 300 nanog/dl
De 17 afios ‘ 26- 325 nanog/dl

Fuente: orio de Tamizaje Metabolico Neonatal del ISSS.
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Anexo 15: Prueba de cloruro en sudor

El Unico test del sudor aceptable para la confirmacion del diagndstico es el test cuantitativo de
iontoforesis con pilocarpina o QPIT, entendiéndose por tal el realizado por personal experto,
con estimulacion de la sudoracion mediante iontoforesis con pilocarpina, recogida de la
muestra mediante uno de dos unicos procedimientos validados: el método original.de Gibson 'y
Cooke y el sistema macroducto para recoleccion de sudor de Wescor. (1)

Produccién eficiente de sudor.

El contacto confiable, uniforme del gel con la piel garantiza la distfibucion de la pilocarpina
sobre toda el area de la piel, por lo que brinda una estimulacion glandular total y maxima
produccion de sudor. A pesar de ser en su mayoria agua y presentar una superficie "Thumeda” a la
piel, los discos de pilogel no exudan liquido incluso bajo la presion aplicada durante su contacto
con la extremidad. Esto elimina cualquier posibilidad defgenérar puente de corriente. Los
electrodos fijados con gel pueden colocarse cerca sinriesgo de ocasionar un cortocircuito, una
gran ventaja al tratar recién nacidos. Los discos estan inmediatamente listos para su uso. No hay
necesidad para preparar o almacenar solucionés de reactivo. Con pilogel, los electrodos, una
vez colocados, no requieran mayor atencion durante la.iontoforesis. (2)

Pasos a seguir (2)

e Limpiar el area seleccionada, ‘de preferencia ubicarlo en un area de la piel con una alta
densidad de glandulas sudoripatas. para una produccion Optima de sudor. El sitio
preferido es la parte inferior del musculo flexor del antebrazo. Este por lo general tiene
una alta densidad de glandulas Sudoriparas, siempre que la extremidad no sea tan
pequefia como para impedir que el recolector macroducto se adhiera apropiadamente.

e Limpiar el area con alcohol ya continuacion, con abundante agua pura.

e Deje la piel ligeramente humeda después de lavar la zona en donde adjuntara el
electrodo o agrégue una gota de agua a la piel o la superficie del disco gel.

e Instalar los/discos de gel sobre ambos electrodos, presionar firmemente todo el
perimetro ‘@xterior del disco para lograr un contacto uniforme, libre de aire con el
electrodo.

e Adherir los electrodos a la extremidad, asegurarlo firmemente con las correas
suministradas para que la superficie del gel presione de manera plana contra la piel. Se
debe hacer con una moderada presion para no causar molestia y evitar dafiar el disco.

o _Activar © encender el equipo de iontoforesis, se efectua presionando el interruptor
sosteniendolo hasta escuchar un tono, si todo es normal la estimulacion
aproximadamente es de 5 minutos 30 segundos, al final se escucha un leve tono y el
instrumento se apaga. (se puede estimular dos veces segun la piel del paciente)

» Retire primero el electrodo negativo y limpie el area de piel expuesta.

e Retire el electrodo positivo, limpie la piel estimulada y sus alrededores cuidadosamente
con agua pura para remover sal y, a continuacion, deje secar. Ahi debe haber un
enrojecimiento distintivo bajo el electrodo rojo.

e Adherir el recolector de sudor macroducto firmemente a la extremidad (donde se adhirié
el electrodo positivo) apriete la correa hasta que el recolector se adhiera con firmeza.
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e Sjiun niflo intenta mover el recolector, sujete el dispositivo con un vendaje elastico.

e [El sistema macroducto permite en cualquier momento, evaluar visualmentée
produccion de sudor en el tubo espiral. En una recoleccion de 30 minutos por
se obtiene 50-60 microlitros de sudor, aunque la variacion entre los individuo
amplia.

e Retire el sistema macroducto, retire la cubierta protectora transparente in
pinza suministrada con el sistema de recoleccion.

e Levante el extremo exterior abierto de la manguera y hale hasta g o de la
manguera quede desenrollado. Use las tenazas suministradas pare ¢ as cerca
del menisco del recolector.

e Conecte una manguera limpia (derecha) a uno de los cond acero inoxidable
para servir como tubo de salida de la muestra.

e Enelextremo de la manguera limpia conecte jeringa su

entrada del analizador de conductividad.

e Aspirar la muestra con cuidado para evitar_la-intr
columna de sudor. Una burbuja de aire
medicion.

e Cuando la columna liquida del espécimen't icto con los electrodos de la celda,
la pantalla digital aumentara rapidamente su Ura desde cero. Dejar de inyectar la
muestra en ese punto, y la muestra s uilibrara rapidamente en la celda obteniendo el
resultado. Sin embargo, cualquier stenida en la pantalla digital durante por lo
menos unos segundos sera vali

Anilisis del sudor.

El analizador de la conductivida
por conductividad eléctrica y
por el laboratorio de fibro
mostrada es mmol/L. La le
sodio en soluciéon acuo
procesamiento.

de burbujas de aire en la
conductividad impedira la

e conformidad a las practicas establecidas la lectura
enida, representa la concentracion molar de cloruro de

Interpretacion de tados. (3)

Zona limite

41-60(mmol/L)
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Anexo 16: Boleta para estudio citogenético

TaTEEA
Lreer e o)

ESTUDIO CITOGENETICO

1% Apellido 27 Apellido

Diagndstico Probable

CUN Domicilio:

Servicio Cama| Edad Sexo
Om
CJF

Fecha nacimiento Toma de muestra: Fecha:

[=] Sangre Periférica [] Cordén Umbilical || Andlisis de bandas

N° de hljusCl Abmcsl:l Edad del padre| | Edad de la madre |:]

DATOS CLINICOS ¥ DE EXAMENES FISICOS PERTINE

NOTA; LA MUESTRA NO SERA PR ORMACION NO ESTA COMPLETA

SU CITA, DE MO SER PUNTUAL SE LE CAMBIARA SU CITA PARA OTRO Oia

SORATORIO DE CITOGEMETICA AL TELEFONO 2132-6310

ANTES DE 5U CITA PARA CONFIRMAR TELEFONOS 2132-6810 o 2225-4114 PEDIR EXTENSION 1802, EN LOS
UM —2:00PM DE LUNES A VIERNES

== ra =y ] e
DE MBI RES POMRNSABLE W POSIBLE LA hN O ST R
P LR e DL AT L E R T
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Anexo 17: Linea grafica de tamizaje metabélico neonatal

dtal nos permite
atar oportunamente
bdlicas de tu bebé
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