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IMPORTANCIA DE LA APLICACION DEL TAMIZAJE
METABOLICO NEONATAL

RESUMEN

Las Enfermedades Congénito Metabdlicas o0 ECM de manera individual tienen una
incidencia demasiado pequefia como para la conformacion de datos estadisticos, sin
embargo, agrupandolas se estimas que tienen una incidencia dadg800 reién nacidos
vivos y de estos, aproximadamente el 50% llega a desarrollafdarexdad en el periodo
neonatal.A nivel nacional la prevalencia de las ECM demando la implementacion de
medidas preventivas como la creacion del Proyecto de Tamizaje Metabdlico Neonatal el cual
consiste en la deteccion de enfermedades como hiperplasia suprarrenal congénita,
hipotiroidismo congénito, fenilcetonuria y galactosemia. El objetivo principal de la presente
investigacion es el determinda importancia de la aplicacion oportuna del tagaz
metabolico neonatal complementandose con la identificatgdlos factores que influyen
negativamente efa aplicacion del tamizaje metabdlico neonatal. La metodologia de la
investigacion se caracteriza principalmente por ser de tipo docurment@lso de trabajos
de investigacion tanto de grado como de postgrado, asi como de guias de practicas clinicas
elaboradas por el Ministerio de Salud Publica del Ecuador, entre las plataformas utilizadas
se encuentrargcielo, Elsevier, Medigraphic, Google A&dico.Lo cual permitio obtener
resultados como determinacion de una serie de beneficios que puede acarrear una medida
como esta, constan entre estos; la identificacion oportuna de enfermedades congénito
metabodlicas como la hiperplasia suprarrenal comgéri hipotiroidismo congénito, la
galactosemia y la fenilcetonuria, asi como brindar la oportunidad de la aplicacién de medidas
terapéuticas en las enfermedades diagnosticas en etapas tempranas lo que a su vez permite
la reduccion de secuelas a nivel rdgico principalmente, propiciando asi un adecuado
desarrollo social e intelectual y disminuyendo las posibilidades de una muerte precoz,
finalmente la aplicacion de la prueba del tamizaje neonatal en comparacion con los costos

gue conlleva el tratamiemide secuelas prevenibles es notablemente menor.

Palabras clave Tamizaje, Neonal, Metabdlico, Enfermedad Cognitiva Metabolica



APPLICATION OF NEONATAL METABOLIC SCREENING

ABSTRACT

Congenital Metabolic Diseases or NDEs individually have an incidence that is too small for
the conformation of statistical data, however, grouping them is estimated to have an
incidence of 1 per 800 live newborns and of these, approximately 50% reachpdéhes|
disease in the neonatal period. At the national level, the prevalence of NDEs demanding the
implementation of preventive measures such as the creation of the Neonatal Metabolic
Screening Project which consists of the detection of diseases suchgamital adrenal
hyperplasia, congenital hypothyroidism, phenylketonuria and galactosemia. The main
objective of this research is to determine the importance of the timely application of neonatal
metabolic screening, complementing with the identificatidnfactors that negatively
influence the application of neonatal metabolic screening. The research methodology is
mainly characterized by being documentary type with the use of both graduate and
postgraduate research papers, as well as clinical practaesguiepared by the Ministry of
Public Health of Ecuador, among the specific platforms are ; Scielo, Elsevier, Medigraphic,
Google Scholar. What allows obtaining results such as determining a series of benefits that
a measure like this can carry, are amadhgse; the timely identification of congenital
metabolic diseases such as congenital adrenal hyperplasia, congenital hypothyroidism,
galactosemia and phenylketonuria, as well as providing the opportunity for the application
of therapeutic measures in gestage diagnostic diseases, which in turn allows the reduction

of Sequelae at the neurological level mainly, thus promoting adequate social and intellectual
development and reducing the chances of early death, finally the application of the neonatal
screaing test compared to the costs involved in the treatment of preventable sequelae is

markedly lower.

Keywords: Screening, Neonal, Metabolic, NDE, Importance



INTRODUCCION
En la actualidad, a nivel mundial, las Enfermea@ongénito Metabdlicas o EG estima
gue tienen una incidencia d& por cada 800 rgén nacidos vivasen la region de las
Américas las ECM son responsable de al menos unas 25.466 muertes de neonatos y al menos
21.611 muertes de nifios de edades entasta los 59 meses. A nivel nacional es evidente
la prevalencia de las ECpbr lo que se creél Proyecto de Tamizaje Metabdlico Neonatal
el cual consiste en la deteccion de enfermedades como hiperplasia suprarrenal congénita,
hipotiroidismo congénito, falcetonuria y galactosemiaEl presente proyecto busca
determinaida importancia de la aplicacion oportuna del tamizaje metabodlico neonatal, para
ello se basa en la descripcion sistematica y estructurada itidasporrelacionados entre

Si. Los capituls son:

Capitulo 1 o Problema de investigacidratarala presencia de las ECM a nivel mundial,

regional y nacional, asi como las medidas existentes para abordar este problema de salud.

Capitulo 2 o Marco TeoricdConceptual consiste en ladefinicion, asi como en la
conceptualizacion daliferentes términos que faciliten la comprension del lector y el

investigador.

Capitulo 3 o Metodologia: se compahe las fuentes bibliograficas de la cealsirve esta
propuesta investigativa, el uso de articulos cieat$fi 0 trabajos de investigacion, asi como

plataformas digitalesScielo, Elsevier, Medigraphic, Google Académico.

Capitulo 4 o Desarrollo del Tema: se basa en la utilizacion de las investigaciones
previamente seleccionadas para el establecimienttaaleres comunes respecto a los

beneficios que otorga el tamizaje Metabdlico Neonatal en todos los @mbitos.

Capitulo 5 o Conclusiones: se planédos resultados obtenidos del analisis previo de las
investigaciones, la determinacion de beneficios del &enzomo la reduccion de costos en

los servicios de salud al ser utilizado como medidas preventivas.



CAPITULO 1

PROBLEMA DE INVESTIGACION

1.1. Planteamiento del problema

En la actualidad, el recién nacido o RNede llegar a presentan sinnimero de
enfermedades que varian mucho segun su tipo, pueden ser infecciosas, congénitas, entre
otras. Especificamente, en cuanto a las enfermedades de tipo congénito metabdlico o ECM
en el RN, estaaunquefindividualmente tienen una baja incidenpoblacional, presentan
un creciente nimero de nuevas enfermedades, lo que lleva a considerarlas emnsoi conj
como af ecci o(RieosLorenzee & Beenadez 2005 nivel mundial se estima
gueuno, de al menos, cada 800 recién nacidos vivosmeon una Enfermedad Congénito
Metabolica y de estos, aproximadamente el 50% llega a desarrollaietenedad en el
periodo neonatabe estableceqiel a f or ma m8s eficaz de comba
la prevencion mediante programas de basquetlaca gnost i co precoz en ¢
(Pizarro R, 2017)

En la region de las Américas, hasta el afio 2017 la relevancia de la mortalidad infantil a
causa de las enfermedades o anomalias congénitas era elevada, esto debido a que en este afio
se deter min-: un t ot @éh nadidos yi2.Gl1 Muértes emuidos ded s d €
a 59 (ObMS, eGldrelacionadas a estas causas, puntualmente, en América Latina,
afecciones como fila fenilcetonuria pueden e
afectando aproxi madamente a 1 de @gudda, 1000
C., Barona, C., Carpio, M.L., Fullana, A.M., Mas, R., Montolio, B., MartiNexillo, M.,

Rufino, A., Raduan, J., Ruiz, 2015

Mientras que a nivel nacional las ECM tienen una presencia relevante, por lo que, en el
marco de un diagnostico oportuno en el recién nacido como medida de prevencién se elaboro
el Proyecto de Tamizaje Metabdlico Neonatal el cual se puso en mggchaat i r A del C
Diciembre del 2011 como convenio entre el Ministerio de Salud y Tecno Suma Internacional
y su aplicaci-n se |l eva a c¢abo(Meisterimde meno
Salud Publica, 2018)

La prueba diagnéstica aplicable en el Tamizajetddélico Neonatal identifica

puntualmente las 4 ECM con mayor morbimortalidad las cuales son Fenilcetonuria,



Hipotiroidismo(producen discapacidad intelectuédjperplasia Suprarrenal y Galactosemia
(producen muerte precoz ademas de discapacidad intd)eet su vez este programa hasta
el afo 2018 reportaba, desde el afo de su
tamizajes metabolicos neonatales de los cuales reciben tratamiento 243 nifios, mismos que

sin la prueba podrian haber muerto o padéco al gun a (Gbellg, 24§ aci dado

Pese a la existencia de estas medidas, y teniendo en cuenta que la prevencion de una
enfermedad a dia de hoy sigue siendo una destesteggias mas beneficiosas tanto para el
régimen estatal como para el paciente en cuestién-besgficios, determinados estudios
develan datos preocupantes como el mencionaicu¢é desconoci mi ento r e:
metabolico en el neonato dentrd Beuador se mantiene como un problema de salud publica
l o cual |l 1l eva a consider8rselo como factor
(Pibaque, 2018)



1.2. Objetivos

Objetivo General

Determinara importancia de la aplicacion oportuna del tamizaje metabdlico neonatal

Obijetivos especificos

Recopilar y analizar estudios e informacién respdectonportancia de la aplicacion del

tamizaje metabdlicoeonatal.

Identificar los factores que influyen negativamentdéaeaplicacion del tamizaje metabdlico

neonatal.

Determinar intervenciones que influyan positivamente en la aplicacion del tamizaje

metabdlico neonatal.



1.3. Justificacion

La aplicacion, asi como el desarrollo de la propuesta investigativa puede justificarse
debido, en primera instancia, ante la innegable existencia de las Enfermedades Congénito
Metabdlicas las cuales representan un elevado riesgo tanto para la salud inteleettiéhde
nacido como para su vida mism@r lo que la elaboracién de un estudispecto a la
importancia que conlleva la aplicacion de un tamizaje metabdlico que permita la
identificacion oportuna del Hipotiroidismo congénito, Fenilcetonuria, Galactasem
HiperplasiaSuprarrenalpuede influir, en mayor o menor medid, forma positiva en la

ejecucion del mismo

Ademas, la propuesta investigativa se justifica frente a la necesidad habitual de la
comunidad cientifica, sobre todo, la comunidad profesional del sector o las ramas de las
ciencias de la salud, en cuanto a la generacion constante de investigacionegtde ca
cientifico y cuyo abordaje representen temas de interés publico o cuyo problema a tratar
beneficie a una comunidad de alto riesgo, adicional a ello la investigacion apuntaa ser
referente en cuanto a cualquigeneracion de conocimiento cientifi@ futuro y cuya
relacion con el tema a tratar, sea tanto directa como indirecta, permita ser un material de

apoyo con sustento cientifico.



CAPITULO 2

MARCO TEORICO CONCEPTUAL

2.1. TamizajeMetabdlico Neonatal

El recién nacidoactualmentees beneficiario en la mayoria de los paidesina serie de
pruebas de laboratorio que permiten la identificacion de patologias cuyas repercusiones
asciendera lavida adulta,enlenteca o alterarel desarrollo cognitivperceptual de un
individuo o induso conllevar a la muerte al infante. Desde el siglo pasado, inventores han
desarrollado pruebas de cribado o tamizaje para la deteccion de estas enfermedades, entre
ellos destaca Robert Guthrie a quienseleasiged desarr ol | o, 9&lnt r e |
de una prueba sencilla de inhibicién bacteriana la cual permitia la deteccion de niveles altos
de fenilalanina en sangre del neonato usan:
(Vicente, Casas, & Ardanaz, 201 f)or otra parte Gabriela Morreale y Francisco Escobar
gui enes fndesar reall976Gpara la deteccionnp@&con deb hipotiroidismo

cong®nito en reci®n naci dAres,2016)n base en | a

ElTam zaje Metab-1lico Neonat al se entiende
gue se realiza con gotas de sangre del neonato las cuales se colectan en un papel filtro, la
prueba se aplica en | os pr i(Uneer2015)sidnitlcaum p o st
poco mas objetivos y técnicos, puede verse o estudiarse al Tamizaj@hé® Neonatal
C 0 mo Aun estudio de car 8cter bi oqgu2mico ¢
enfermedades de alto riesgo y que no pueden detectarse en el nacimiento, esta prueba luego
de las vacunas se considera la mayor practica pediatrica pregentimu n d i (&riggpne nt e O
Madrid et al., 2014)

El tamizaje metabdlico neonatal, o también denominado como pesquisa neonatal
endocrino metabdlicauyo fin esfi e | diagn-stico y tratamient c
anomalias de caracter metabdlico en el neonato mediante la aplicacion rapida de una prueba
el diagndstico y tratamiento durante el primer mes de vida puede evitar lesiones de tipo
neur ol - gi ¢ o(Capara & Dwan,s201y)lag éenfermedades que el tamizaje
neonatadetecta son aproximadamer2@, van desde la Fibrosis Quisti¢a Citrulinemia,
la Homocistinuria(Rodriguez, 2014)entre otras. Aunque estas varian segun el programa
gue se implemente en cada pais acordeeelalencia en la poblacion de las enfermedades

gue este test puede detectar, en el Ecuador el Proyecto de Tamizaje Metabdlico Neonatal,



diagnostica especificamente Hipotiroidismo Congénito, Fenilcetonuria, Galactosemia e

Hiperplasia Suprarrenal Congém{Ministerio de Salud Publica, 2018)

2.1.1. Toma de Muestra

En cuanto a la toma de la muestra, su aplicacion es de forma general y estandarizada, por
lo que independientemente del pais en el que se apligue el tamizaje neonatal, el
procedimiento para este sera ekmd, al menos en gran parte del procesokcuador, se
establece que la aplicacion de la prueba es de caracter obligatorio y la toma de la muestra
fse realizara desde el cuarto d2a desde el
la red ampkda de salud, principalmente en centros publicos y privados donde se realicen
partos y at i(eGonzdlezrAvilese201y)a du veg, @ personal encargado de la
recoleccion de muestras, en la mayoria de los establecimientos, es el personal de enfermeria
(Ministerio de Salud Publica, 2018)

Parala toma de muestras, el personal encargado debera contar con un grupo detallado de
materiales utilizados exclusivamente para est¢Rmjas Moposita, 2014mismos que se

enlistan a continuacion:

- Libro de control de muestras

- Guantes estériles

- Ficha de identificacion

- Papelfiltro

- Lanceta estéril

- Guardian para desechos corto punzantes
- Gasa o torunda de algodén

- Alcohol al 70% o Solucién salina

El procedimiento para la toma de muestra de sangre puede establecérselo en pasos
especificos coractividades definidas y con fundamentacion cientifica, los cuales se

enumeran a continuacion:

1. Posicion.i elneonato deb@t ener | as piernas |(Rdps es vy
Moposita, 2014) a | mi s mo colbcado fmgnte al prefasi@nal de satce
tomarala muestrael talén estara a la altura de los ojos del profesional y la cabeza
del bebe se mantendr 8 a | a alt u(topezd el ho

2014) el neonato deberd permanecer en posicion vertical en lo que dure el



procedimiento, mientras que el encargado tendra que sostener el tal@i datie
pulgar e indice con su mano izquierda, mientras mantiene su dedo medio cerca del
tobillo sin ejercer demasiada presion.

2. Limpieza del sitio de puncion i para la realizacion de la limpieza Rgtilizara
alcohol isopropilico al 70% con una torungeadcohol o gasa en su defecto, posterior
a ello se utilizara otra torunda de algoddn seca para retirar el exceso de &cohol,
humedad restant e (kopez,R@L{)tenespresente que unaavez ai r €
realizada la limpieza con alcohol el profesional la humedad restante no debe soplarse,
de igual modo no debasarse alcohol yodado, debe esperarse a que el alcohol se
haya secado en su totalidad ya que de no cumplir con alguno de estos parametros es
posible que los resultados de la prueba se vean alterados.

3. Lugar de puncion. i respecto a la delimitaciiigural) para la seleccion del lugar
de punciéne | sitio se fAlocalizara en | as zon
evitarse en lo posible la zona media debido al riesgo de lesion en el hueso calcaneo
l o cual conl | evar 2 a a(lLoped €814)a swvezZ debe d e 0 s
tenerse en cuenta que para garantizabtancion de una muestra considerablemente
buena, Apreviamente debe haberse calent e
compresa tibia a unos 37°C o mediante el uso de una frotacion leve en el area de
p u n c (Mometo, 2019)la estimulacién del area usando frotacion o calentamiento

por medio de compresa (Figura 2) es factor clave en la toma de muestra.

Figura 1. Areas recomendadas para punc Figura 2. Calentando el area de puncion
Fuente: (Lopez, 2014) Fuente: (Lopez, 2014)

4. Obtencién de la muestrai para realizar este procedimiento es necesario tener la
lanceta a disposicigrsin haberla sacado de su empaque estéril hasta el momento
exacto de la puncién, una vez estimuladaed @e puncion, de haberse realizado la

desinfeccion del sitio y haber ubicado el punto de puncién, y teniendo el papel filtro

-8-



as? como | a |l anceta a disposici-n (Figu
empaque estéril, se realiza la puncidon manteltea lanceta sobre el area por 3
segundos sin presionar, se eliminara la primera gota con una torunda seca, dejar
gotear | a sangr dLomn 2014¢se dcberdpnanperel al bebeleh r o 0
una posici-n vertical, ifse dejara gotear
de 3mm, ejerciendo una ligera presion, la tarjeta debera estar en posicion horizontal

y suspendi ¢{Vonteeon20l®)llas gotag de éangre deberan impregnar

llenar en su totalidad la circunferencia ubicada en el papel filtro (Figura 4).

Figura 4. Goteo de la puncion del talén en
Figura 3. Aplicacion de la lanceta papel filtro

Fuente: (Lopez, 2014) Fuente: (Lopez, 2014)

Posterior a la toma de muestra, el profesional de enfermeria, laboratorista 0 medicina
procede a realizar una valoracion respecto a la calidad de la muestra, misma que se postula
como clae para las acciones posteriores respecto a la valoracion bioquimica de la misma,
por ende y para evitar o minimizar el riesgo del error, se clasifican los tipos de muestra en 2
formas (Tabla 1), las muestras satisfactorias y las muestras insatisfa¢Bnitas
Altamirano, & Cedillo, 2015)esta ultima a su vez sufi@a subclasificacion, y es dividida
enbtiwms | os cuales son, AMuestra I nsuficient
Muestra con Anill o de @apezs2014)elhbo practicodeestao br e s
division consiste en darle al profesional una herramienta Gtil para descartar asi como escoger

las muestras tanto no Utiles como Gptimas.

Una vez se d&yan escogido las muestras y enviadas al laboratqus,en el caso del
Ecuador figura el Centro Nacional de Tamizaje Neonatal como responsable del andlisis de
las muestras y posterior envié de resultados, se procede a la valoracion de los mismos, para
ello se establecen 4 tipos de cagl@sjas Moposita, 2014)os cuales estan acorde a los

hallazgos realizados en las muestras enviadas, estos tipos de resultado pueden ser:



- Caso normal i se refiere a aquel en el que la muestra estudiada se encuentra en los
paraméros normales.

- Caso elevadoi es aquel en el que los resultados de la muestra de la primera muestra
se encuentran sobre los parametros normales en al menos 1 de las 4 patologias.

- Caso sospechose es aquel en el que los resultados de la muestrantansobre

los pardmetros normales en al menos 1 de las 4 patologias.

- Caso positivo - es aquekn el que se ha confirmado la existencia de 1 de las 4
patologias mediante exadmenes de laboratorios y la valoracién clinica que confirma

el diagnostico.
Tabla 1. Tipos de muestra de tamizaje neonatal

Muestra satisfactoria

Las manchas de las gotas de sangre deberan tener como minimo de 0.5 a 1 cm de diametrosysd
debe tener tres manchas por papel de filtaodistribucion de la muestra debe ser de forma homogén
ambas caras del papel, sin coagulos de sangre o rayados. La coloracion caracteristica-esinaarron

Cara anterior Cara posterior

e

Muestra Insuficiente

Se produce cuando la cantidad de muestra recolectada no es suficiente para la realizacién de
examenes, debido a que la mancha es muy pequefia no alcanza los 0.5 cm de didmetro, o la dist
la muestra no es homogéraaambos lados del papel
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Muestra Diluida

Esta condicién se produce porque la zona de punciGerdanuna solucién contaminardela hora dg
tomarle la muestra, o bien no se esperd a que la muestra se secara y se guard6 en un sobre 0 |
muestras, esta condicion hace que la misma no sea apta para su analisis.
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Muestra Contaminada

Esta condicién se da porpaesencia de hongos que pueden generarse cuando se almacena una m

seca o con residuos de insectos cuando no se almacena adecuadamente la misma
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Muestra Sobresaturada

Se denomina también muestra en exceso 0 superposicion, y es aquellaguaedtraomento de obtener
se coloca gota sobre gota, lo que puede generar falsos positivos

Muestra con Anillo de Suero

Ocurre cuando no se ha retirado el exceso de alcohol del talon, la muestra se almacena sin secar
capilares para leolecta o se presiona de mas el talén del recién nacido en el momento de la cole
afecta la uniformidad de la cantidad de sangre

Fuentes: (Brito et al., 2015; Lopez, 2014)
Elaborado por:













































