UNIVERSIDAD ESTATAL DE MILAGRO
FACULTAD CIENCIAS DE LA SALUD

TRABAJO DE TITULACION DE GRADO PREVIO A LA
OBTENCION DEL TITULO DE LICENCIADO/A EN ENFERMERIA

PROPUESTA PRACTICA DEL EXAMEN COMPLEXIVO
INVESTIGACION DOCUMENTAL

TEMA: IMPORTANCIA DE LA APLICACION DEL TAMIZAJE
METABOLICO NEONATAL

AUTOR:
RAFAEL DE JESUS ZARAMA HINOJOSA
Acompafante:

Carmen Azucena Yancha Moreta

Milagro, Septiembre 2019
ECUADOR



DERECHOS DE AUTOR

DERECHOS DE AUTOR

" ¥Wo. RAFAEL DE JESUS ZARAMA HINOJOSA en calidad de autor y titular de los
derechos morales y patrimoniales de la propuesta practica de la alternativa de Titulacién
 — Examen Complexivo: Investigacion Documental, modalidad presencial, mediante el
. peesente documento, libre y voluntariamente procedo a hacer entrega de la Cesion de
Derecho del Autor de la propuesta practica realizado como requisito previo para la obtencion
de mi Titulo de Grado, con el tema de trabajo de titulacion “IMPORTANCIA DE LA
APLICACION DEL TAMIZAJE METABOLICO NEONATAL” como aporte a la
Linea de Investigaciéon “SALUD PUBLICA” previo a la obtencién del Grado
LICENCIADO EN ENFERMERIA” de conformidad con el Art. 114 del Codigo Orgénico
de 1a Economia Social de los Conocimientos, Creatividad e Innovacién, concedo a favor de
la Universidad Estatal de Milagro una licencia gratuita, intransferible y no exclusiva para el
uso no comercial de la obra, con fines estrictamente académicos. Conservo a mi favor todos
los derechos de autor sobre la obra, establecidos en la normativa citada.

Asi mismo, autorizo a la Universidad Estatal de Milagro para que realice la digitalizacién
y publicacién de esta propuesta practica en el repositorio virtual, de conformidad a lo
dispuesto en el Art. 144 de la Ley Orgénica de Educacion Superior. ’

El autor declara que la obra objeto de la presente autorizacion es original en su forma de
expresién y no infringe el derecho de autor de terceros, asumiendo la responsabilidad por
cualquier reclamacién que pudiera presentarse por esta causa y liberando a la Universidad
de toda responsabilidad.

Milagro, a los 26 dias del mes de septiembre de 2019

Firma del Exstudianite
Nombre: RAFAEL DE JESUS ZARAMA HINOJOSA
CI: 0941539090




APROBACION DEL TUTOR DE LA INVESTIGACION
DOCUMENTAL

APROBACION DEL TUTOR DE LA INVESTIGACION
DOCUMENTAL

Yo, CARMEN AZUCENA YANCHA MORETA en mi calidad de tutor de la
Investigacion Documental como Propuesta practica del Examen Complexivo, elaborado por
el estudiante RAFAEL DE JESUS ZARAMA HINOJOSA, cuyo tema de trabajo de
Titulacién es “IMPORTANCIA DE LA APLICACION DEL TAMIZAJE
METABOLICO NEONATAL”, que aporta a la Linea de Investigacion SALUD
PUBLICA previo a la obtencién del Grado LICENCIATURA EN ENFERMERIA;
trabajo de titulacion que consiste en una propuesta innovadora que contiene, como minimo,
una investigacion exploratoria y diagndstica, base conceptual, conclusiones y fuentes de
consulta, considero que el mismo redne los requisitos y méritos necesarios para ser sometido
a la evaluacion por parte del tribunal calificador que se designe, por lo que lo APRUEBO, a
fin de que el trabajo sea habilitado para continuar con el proceso de titulacion de la
alternativa de del Examen de grado o de fin de carrera (de caracter complexivo) de la
Universidad Estatal de Milagro.

En la ciudad de Milagro, a los 26 dias del mes de septiembre de 2019.

Y A
S o
Tutor: CARMEN AZUCENA YANCHA MORETA
C.L: 0911608040




APROBACION DEL TRIBUNAL CALIFICADOR

APROBACION DEL TRIBUNAL CALIFICADOR

tribunal calificador constituido por: Carmen Azucena Yancha Moreta, Gilma esperanza
ero Lapo, Elsa Fanny Vera Lorenti.

Luego de realizar la revision de la Investigacién Documental como propuesta practica,
previo a la obtencion del titulo LICENCIADO EN ENFERMERIA presentado por el
sefior RAFAEL DE JESUS ZARAMA HINOJOSA

Con el tema de trabajo de Titulacion:

IMPORTANCIA DE LA APLICACION DEL TAMIZAJE METABOLICO
! NATAL.

Otorga a la presente Investigacion Documental como propuesta préctica, las siguientes
ealificaciones:

Investigacion documental [ 2 ]
Defensa oral [ X5
Total [ A3 ]

ite el siguiente veredicto: (aprobado/reprobado) Weeo B AD (&

ha: 26 de septiembre de 2019.

Para constancia de lo actuado ﬁrman:

Nombres y Apellidos Firma
Presidente Carmen Azucena Yancha 7 fZ— “/
Moreta I

Secretario/a  Gilma Esperanza Guerrero
Lapo

Integrante Elsa Fanny Vera Lorenti %M Q:Xr,\wj/o




DEDICATORIA

Dedico esta Ensayo A. Dios, A mis padres quienes me dieron vida, educacién, apoyo y
consejos. A mis compafieros de estudio, a mis maestros y amigos, quienes sin su ayuda nunca
hubiera podido hacer esta Ensayo. A todos ellos se los agradezco desde el fondo de mi alma.

Para todos ellos hago esta dedicatoria.

Rafael De Jesus Zarama Hinojosa

C.1. 0941539090



AGRADECIMIENTO

A mi familia, por haberme dado la oportunidad de formarme en esta prestigiosa universidad
y haber sido mi apoyo durante todo este tiempo.

De manera especial a mi tutor de tesis, por haberme guiado, no solo en la elaboracion de este
trabajo de titulacion, sino a lo largo de mi carrera universitaria y haberme brindado el apoyo

para  desarrollarme  profesionalmente 'y  seguir  cultivando  mis  valores.

A la Facultad Ciencias de la Salud y la Universidad Estatal de Milagro, por haberme

brindado tantas oportunidades y enriquecerme en conocimiento

Rafael De Jesus Zarama Hinojosa

C.1.0941539090



INDICE GENERAL

O 1 I I
DERECHOS DE AUTOR ..ottt a e e e a e e e e e e s 1
APROBACION DEL TUTOR DE LA INVESTIGACION DOCUMENTAL ........... ]
APROBACION DEL TRIBUNAL CALIFICADOR .....ccooviviiieeeeeeeeeeeeee e, v
DEDIC AT ORI A .t e e e e e ea e e e e e s e e a e e e e e e e aannnaees Vv
AGRADECIMIENTO oottt e e e a e e e e s aa e e s VI
INDICE GENERAL ...ttt e e s e e e e e e e e VI
INDICE DE TABLAS . ...ttt e e a e e e e e e a e VI
INDICE DE FIGURAS ...t ettt ettt IX
RESUMEN ..ot e e e e e e s s e e e e e e e e e s s e nnenees X
A B S T R A T e e e e e e e a e e e e e e Xl
INTRODUGCCION ...ttt -1-
PROBLEMA DE INVESTIGACION ......coiuieieieeeeteeeeeeeee e -2-
1.1. Planteamiento del problema............ccoovee e -2-
I ] o] 1= € 0L -4-
130 JUSEITICACION ...ttt ettt -5-
MARCO TEORICO CONCEPTUAL .....cooovoveceeeeeeee oo -6-
2.1. Tamizaje Metabolico Neonatal ............ccceeiviriiiieeciiic e -6-
2.1.1. TOMA 08 IMUBSEIA. ...ttt ettt -7-
2.2. HipotiroidiSmo CONQENITO ......ccvvveeiiieeeiiie ettt e e eree e -11-
2.3, FENIICELONUITA. ... .oiiiieii et -12-
2.4, GalaCtOSEMIA......eiiieiiiiii et -14 -
2.5. Hiperplasia Suprarrenal CONQENIta ..........ccovvveeiiiieeiiie e -16 -
METODOLOGIA ...ttt sttt -18-
3.1. Tecnica de INVESLIGACION ........ccvveiieiie et -18-
DESARROLLO DEL TEMA ..ottt -19-
CONCLUSIONES......coottiiteie ettt teasae e sreenres -23-

REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS ........cooiiiiiieeeeee et - 24 -



INDICE DE TABLAS

Tabla 1. Tipos de muestra de tamizaje neonatal

Tabla 2. Signos y sintomas de la PKU seguin edad del paciente .............cccccovevveinnnn,

Tabla 3. Manifestaciones clinicas de la Galactosemia ClASiCa ......vvvvvveeeeeeeeiiiieeeeeeeenn,



INDICE DE FIGURAS

Figura 1. Areas recomendadas para PUNCION. ...............covveerueuererererereeeeeeseeeeeeieie e -8-
Figura 2. Calentando el area de PUNCION..........cccooiiiiiiiiiiiicee e -8-
Figura 3. Aplicacion de 1a IanCeta .............cceeieiiiiiiiicies e -9-
Figura 4. Goteo de la puncion del talon en el papel filtro...........cccooeieiiiniiiiiiien, -9-
Figura 5. Algoritmo para el tamizaje y diagndstico del hipotiroidismo congénito........ -11-

Figura 6. Clasificacion y cuadro clinico de la HSC y HSCNC. ...........cccooceiiiiiiniiennenn. -16 -



IMPORTANCIA DE LA APLICACION DEL TAMIZAJE
METABOLICO NEONATAL

RESUMEN

Las Enfermedades Congénito Metabolicas o 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 de 1 por cada 800 recién nacidos
vivos y de estos, aproximadamente el 50% llega a desarrollar la enfermedad 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 determinar la importancia de la aplicacién oportuna del tamizaje
metabdlico neonatal complementandose con la identificacion de los factores que influyen
negativamente en la aplicacion del tamizaje metabolico neonatal. La metodologia de la
investigacion se caracteriza principalmente por ser de tipo documental con el uso de trabajos
de investigacion tanto de grado como de postgrado, asi como de guias de préacticas clinicas
elaboradas por el Ministerio de Salud Publica del Ecuador, entre las plataformas utilizadas
se encuentran; Scielo, Elsevier, Medigraphic, Google Académico. Lo cual permitio obtener
resultados como determinacidn de una serie de beneficios que puede acarrear una medida
como esta, constan entre estos; la identificacion oportuna de enfermedades congénito
metabolicas como la hiperplasia suprarrenal congénita, el hipotiroidismo congénito, la
galactosemiay 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 reduccién de secuelas a nivel neuroldégico principalmente, propiciando asi un adecuado
desarrollo social e intelectual y disminuyendo las posibilidades de una muerte precoz,
finalmente la aplicacién de la prueba del tamizaje neonatal en comparacion con los costos

que conlleva el tratamiento de secuelas prevenibles es notablemente menor.

Palabras clave: Tamizaje, Neonatal, 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% reach develop the
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 such as congenital 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 identification of factors 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 practice guides prepared 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 among these; 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 early stage 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
screening test compared to the costs involved in the treatment of preventable sequelae is

markedly lower.

Keywords: Screening, Neonatal, Metabolic, NDE, Importance



INTRODUCCION
En la actualidad, a nivel mundial, las Enfermedades Congénito Metabdlicas o ECM se estima
que tienen una incidencia de 1 por cada 800 recién nacidos vivos, en 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 entre 1 hasta los 59 meses. A nivel nacional es evidente
la prevalencia de las ECM por lo que se cred el Proyecto de Tamizaje Metabdlico Neonatal
el cual consiste en la deteccion de enfermedades como hiperplasia suprarrenal congénita,
hipotiroidismo congénito, fenilcetonuria y galactosemia. El presente proyecto busca
determinar la importancia de la aplicacion oportuna del tamizaje metabdlico neonatal, para
ello se basa en la descripcion sistematica y estructurada de capitulos correlacionados entre

si. Los capitulos son:

Capitulo 1 o Problema de investigacion: tratara la 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 Teorico Conceptual: consiste en la definicion, asi como en la
conceptualizacion de diferentes términos que faciliten la comprensién del lector y el

investigador.

Capitulo 3 0 Metodologia: se compone de las fuentes bibliograficas de la cual se sirve esta
propuesta investigativa, el uso de articulos cientificos, o trabajos de investigacion, asi como

plataformas digitales; Scielo, Elsevier, Medigraphic, Google Académico.

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

beneficios que otorga el tamizaje Metabolico Neonatal en todos los ambitos.

Capitulo 5 o Conclusiones: se plantean los resultados obtenidos del analisis previo de las
investigaciones, la determinacion de beneficios del tamizaje como 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 RN puede llegar a presentar un sinnimero de
enfermedades que varian mucho segln su tipo, pueden ser infecciosas, congénitas, entre
otras. Especificamente, en cuanto a las enfermedades de tipo congénito metabdlico o ECM
en el RN, estas aunque “individualmente tienen una baja incidencia poblacional, presentan
un creciente niamero de nuevas enfermedades, lo que lleva a considerarlas en su conjunto
como afecciones frecuentes” (Pico, Lorenzo, & Bermudez, 2015), a nivel mundial se estima
que uno, de al menos, cada 800 recién nacidos vivos nacen con una Enfermedad Congénito
Metabolica y de estos, aproximadamente el 50% llega a desarrollar la enfermedad en el
periodo neonatal. Se establece que “la forma mas eficaz de combatir las ECM es a través de
la prevencion mediante programas de busqueda o diagnostico precoz en el Recién Nacido”
(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 determiné un total de “25.466 muertes de recién nacidos y 21.611 muertes en nifios de 1
a 59 meses”(OMS, 2018) relacionadas a estas causas, puntualmente, en América Latina,
afecciones como “la fenilcetonuria pueden estar presente en al menos el 10% de la poblacion,
afectando aproximadamente a 1 de cada 1000 recién nacidos vivos en esta region”(Aguado,
C., Barona, C., Carpio, M.L., Fullana, A.M., Mas, R., Montolio, B., Martinez-Novillo, 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 diagndstico oportuno en el recién nacido como medida de prevencion se elaboro
el Proyecto de Tamizaje Metabolico Neonatal el cual se puso en marcha a partir “del 02 de
Diciembre del 2011 como convenio entre el Ministerio de Salud y Tecno Suma Internacional

y su aplicacion se lleva a cabo en al menos 1881 establecimientos de salud” (Ministerio de
Salud Publica, 2018).

La prueba diagnostica aplicable en el Tamizaje Metabolico Neonatal identifica

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



Hipotiroidismo (producen discapacidad intelectual), Hiperplasia Suprarrenal y Galactosemia
(producen muerte precoz ademas de discapacidad intelectual), a su vez este programa hasta
el aflo 2018 reportaba, desde el afio de su inicio, “la aplicacion de al menos 1.159.648 de
tamizajes metabolicos neonatales de los cuales reciben tratamiento 243 nifios, mismos que

sin la prueba podrian haber muerto o padecido alguna discapacidad” (Coello, 2018).

Pese a la existencia de estas medidas, y teniendo en cuenta que la prevencion de una
enfermedad a dia de hoy sigue siendo una de las estrategias mas beneficiosas tanto para el
régimen estatal como para el paciente en cuestion costo-beneficios, determinados estudios
develan datos preocupantes como el mencionar que “el desconocimiento respecto al tamizaje
metabolico en el neonato dentro del Ecuador se mantiene como un problema de salud publica
lo cual lleva a considerarselo como factor principal en la no aplicacion de la prueba”

(Pibaque, 2018).



1.2. Objetivos

Objetivo General

Determinar la importancia de la aplicacion oportuna del tamizaje metabdlico neonatal.

Objetivos especificos

Recopilar y analizar estudios e informacion respecto la importancia de la aplicacion del

tamizaje metabdlico neonatal.

Identificar los factores que influyen negativamente en la aplicacion del tamizaje metabolico

neonatal.

Determinar intervenciones que influyan positivamente en la aplicacion del tamizaje

metabdlico neonatal.



1.3. Justificacién

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 intelectual del recién
nacido como para su vida misma, por lo que la elaboracién de un estudio respecto a la
importancia que conlleva la aplicacién de un tamizaje metab6lico que permita la
identificacion oportuna del Hipotiroidismo congénito, Fenilcetonuria, Galactosemia e
Hiperplasia Suprarrenal, puede influir, en mayor o menor medida, de 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 investigaciones de caracter
cientifico y cuyo abordaje representen temas de interés puablico o cuyo problema a tratar
beneficie a una comunidad de alto riesgo, adicional a ello la investigacion apunta a ser un
referente en cuanto a cualquier generacion de conocimiento cientifico a 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. Tamizaje Metabdlico Neonatal

El recién nacido, actualmente, es beneficiario en la mayoria de los paises, de una serie de
pruebas de laboratorio que permiten la identificacion de patologias cuyas repercusiones
ascienden a la vida adulta, enlentecen o alteran el desarrollo cognitivo perceptual de un
individuo o incluso 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 quien se le asigna “el desarrollo, entre los afios 1959 y 1961,
de una prueba sencilla de inhibicion bacteriana la cual permitia la deteccion de niveles altos
de fenilalanina en sangre del neonato usando un papel filtro como soporte de la muestra”
(Vicente, Casas, & Ardanaz, 2017), por otra parte Gabriela Morreale y Francisco Escobar
quienes “desarrollaron un método, en 1976, para la deteccion precoz del hipotiroidismo

congénito en recién nacidos con base en la prueba del talon” (Ares, 2017).

El Tamizaje Metabolico Neonatal se entiende como “un examen de laboratorio, mismo
que se realiza con gotas de sangre del neonato las cuales se colectan en un papel filtro, la
prueba se aplica en los primeros dias posteriores al nacimiento” (Uribe, 2015), siendo un
poco mas objetivos y técnicos, puede verse o estudiarse al Tamizaje Metabdlico Neonatal
como “un estudio de caracter bioquimico que tiene por objetivo descubrir y tratar
enfermedades de alto riesgo y que no pueden detectarse en el nacimiento, esta prueba luego
de las vacunas se considera la mayor practica pediatrica preventiva mundialmente” (Trigo-
Madrid et al., 2014).

El tamizaje metabdlico neonatal, o también denominado como pesquisa neonatal
endocrino metabdlica, cuyo fin es “el diagnostico y tratamiento oportuno de determinadas
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
neurologico irreversible” (Copara & Duran, 2017), las enfermedades que el tamizaje
neonatal detecta son aproximadamente 29, van desde la Fibrosis Quistica, la Citrulinemia,
la Homocistinuria (Rodriguez, 2014), entre otras. Aunque estas varian segun el programa
que se implemente en cada pais acorde a la prevalencia en la poblacion de las enfermedades

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



diagnostica especificamente el Hipotiroidismo Congénito, Fenilcetonuria, Galactosemia e

Hiperplasia Suprarrenal Congeénita (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 aplique el tamizaje neonatal, el
procedimiento para este sera el mismo, al menos en gran parte del proceso, en Ecuador, se
establece que la aplicacion de la prueba es de caracter obligatorio y la toma de la muestra
“se realizara desde el cuarto dia desde el nacimiento hasta el dia 28, la misma se realizara en
la red ampliada de salud, principalmente en centros publicos y privados donde se realicen
partos y atiendan neonatos” (Gonzalez Avilés, 2017), a su vez, el personal encargado de la
recoleccion de muestras, en la mayoria de los establecimientos, es el personal de enfermeria
(Ministerio de Salud Publica, 2018).

Para la toma de muestras, el personal encargado debera contar con un grupo detallado de
materiales utilizados exclusivamente para este fin (Rojas Moposita, 2014), mismos que se

enlistan a continuacion:

- Libro de control de muestras

- Guantes esteriles

- Ficha de identificacion

- Papel filtro

- Lanceta esteril

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

- Alcohol al 70% o Solucién salina

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

enumeran a continuacion:

1. Posicion. — el neonato debe “tener las piernas libres y los pies descubiertos” (Rojas
Moposita, 2014), al mismo tiempo sera “colocado frente al profesional de salud que
tomara la muestra, el talon estara a la altura de los ojos del profesional y la cabeza
del bebe se mantendra a la altura del hombro de la persona que lo sostenga” (Lopez,

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



procedimiento, mientras que el encargado tendra que sostener el talon entre el dedo
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. — para la realizacion de la limpieza se “utilizara
alcohol isopropilico al 70% con una torunda de alcohol o gasa en su defecto, posterior
a ello se utilizara otra torunda de algodon seca para retirar el exceso de alcohol, la
humedad restante se dejara secar al aire” (Lopez, 2014), tener presente que una vez
realizada la limpieza con alcohol el profesional la humedad restante no debe soplarse,
de igual modo no debe usarse alcohol yodado, debe esperarse a que el alcohol se
haya secado en su totalidad ya que de no cumplir con alguno de estos pardmetros es
posible que los resultados de la prueba se vean alterados.

3. Lugar de puncion. —respecto a la delimitacion (Figura 1) para la seleccion del lugar
de puncion, el sitio se “localizara en las zonas laterales del talon, a su vez debe
evitarse en lo posible la zona media debido al riesgo de lesion en el hueso calcaneo
lo cual conllevaria al desarrollo de osteomielitis” (Lopez, 2014), a su vez debe
tenerse en cuenta que para garantizar la obtencion de una muestra considerablemente
buena, “previamente debe haberse calentado el talon del neonato con el uso de una
compresa tibia a unos 37°C o mediante el uso de una frotacion leve en el area de
puncion” (Montero, 2019), la estimulacion del area usando frotacién o calentamiento

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

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

4. Obtencién de la muestra. — para realizar este procedimiento es necesario tener la
lanceta a disposicion, sin haberla sacado de su empaque estéril hasta el momento
exacto de la puncidn, una vez estimulada el area de puncion, de haberse realizado la

desinfeccidn del sitio y haber ubicado el punto de puncidn, y teniendo el papel filtro
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asi como la lanceta a disposicion (Figura 3) se procede a “retirar la lanceta del
empaque estéril, se realiza la puncién manteniendo la lanceta sobre el area por 3
segundos sin presionar, se eliminara la primera gota con una torunda seca, dejar
gotear la sangre sobre el papel filtro” (Lopez, 2014), se debera mantener al bebe en
una posicion vertical, “se dejara gotear sobre el papel filtro a una altura aproximada
de 3mm, ejerciendo una ligera presion, la tarjeta debera estar en posicion horizontal
y suspendida en el aire” (Montero, 2019), las gotas de sangre deberan impregnar y

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

Figura 4. Goteo de la puncién del talon en el
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 clave 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 insatisfactorias (Brito,
Altamirano, & Cedillo, 2015), esta ultima a su vez sufre una subclasificacion, y es dividida
en 5 tipos los cuales son, “Muestra Insuficiente, Muestra Diluida, Muestra Contaminada,
Muestra con Anillo de Suero, Muestra Sobresaturada” (Lopez, 2014), el uso préctico de esta
divisidn consiste en darle al profesional una herramienta Util para descartar asi como escoger

las muestras tanto no Gtiles como Optimas.

Una vez se hayan escogido las muestras y enviadas al laboratorio, que en el caso del
Ecuador figura el Centro Nacional de Tamizaje Neonatal como responsable del analisis de
las muestras y posterior envié de resultados, se procede a la valoracion de los mismos, para
ello se establecen 4 tipos de casos (Rojas Moposita, 2014), los cuales estan acorde a los

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



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

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

- Caso sospechoso. - es aquel en el que los resultados de la muestra continGan sobre
los parametros normales en al menos 1 de las 4 patologias.

- Caso positivo. - es aquel en el que se ha confirmado la existencia de 1 de las 4
patologias mediante examenes de laboratorios y la valoracion clinica que confirma
el diagnostico.

Tabla 1. Tipos de muestra de tamizaje neonatal

Las manchas de las gotas de sangre deberan tener como minimo de 0.5 a 1 cm de diametro y al menos se
debe tener tres manchas por papel de filtro. La distribucién de la muestra debe ser de forma homogénea en
ambas caras del papel, sin coagulos de sangre o rayados. La coloracién caracteristica es marron-rojiza

Se produce cuando la cantidad de muestra recolectada no es suficiente para la realizacion de todos los
examenes, debido a que la mancha es muy pequefia no alcanza los 0.5 cm de diametro, o la distribucion de
la muestra no es homogénea en ambos lados del papel

Esta condicion se produce porque la zona de puncién contenia una solucién contaminante a la hora de
tomarle la muestra, o bien no se esper6 a que la muestra se secara y se guardé en un sobre o junto a otras
muestras, esta condicién hace que la misma no sea apta para su analisis.

Esta condicion se da por la presencia de hongos que pueden generarse cuando se almacena una muestra no
seca 0 con residuos de insectos cuando no se almacena adecuadamente la misma

Se denomina también muestra en exceso o superposicion, y es aquella muestra que al momento de obtenerla

se coloca gota sobre gota, lo que puede generar falsos positivos

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

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

oy

-10 -



2.2. Hipotiroidismo Congénito

Dentro de los trastornos congénito metabdlico. El hipotiroidismo congénito tiene una
relevancia fundamental, esta afectacion se presenta como “la deficiencia de las hormonas
tiroideas que se encuentra presente al momento del nacimiento, la cual es causada
principalmente por alteraciones en cuanto al desarrollo de la glandula tiroidea” (Pedn, 2015;
Rivera-Hernandez, Huerta-Martinez, Centeno-Navarrete, & Zurita-Cruz, 2018), se estima
que el Hipotiroidismo Congénito puede afectar a aproximadamente de 1/2.000 hasta 1/3.000
recién nacidos vivos (Calabria, 2017) y que de estos la mayoria de los casos congeénitos
tienden a presentarse de forma esporadica pero al menos entre 10-20% es hereditario.

La principal afectacion de esta patologia se encuentra a nivel neuroldgico esto debido a
que “los neonatos con hipotiroidismo congénito nacen con una glandula tiroidea hipo activa
0 incluso puede estar ausente, las hormonas de esta glandula se relacionan con el desarrollo
cerebral y el crecimiento” (American Thyroid Association, 2018), aunque al mismo tiempo
esta afectacion se presenta como “una causa de retraso mental prevenible, de alli la
importancia para la aplicacion del diagndstico temprano a través del tamiz neonatal” (Sanz
Fernandez, Rodriguez Sanchez, & Gonzalez Ruiz de Ledn, 2015). A nivel nacional, el
diagnostico de hipotiroidismo congeénito tiene bases en la aplicacién de un algoritmo (Figura
5), establecido por el Ministerio de Salud Publica del Ecuador el cual direcciona el actuar

del profesional en funcién del caso identificado a partir de tamizaje neonatal.

TSH en gota de sangre en
papel filtro > 72 horas
TSH no elevada TSH elevada TSH muy elevada
< 20 muU/L > 20 mu/L > 40

TSH y T4L en suero

[ Examen confirmatorio }
\J

La mayoria de programas
concluyen el tamizaje. Los que

TSH > 10 m U/L y T4L disminuida

hacen un seguimiento pueden 0TSH > 10 m U/L
S."‘""t""‘.r los siguientes o T4L disminuida Iniciar levotiroxina
iagnosticos: 10-15 ug/kg por dia

1. Falso negativo (p.ej. prematuros) ; ; P
31 EnFarmed 20 Grosise Diogndstico de hipatiroidismo

3. Deficiencia de TBG primario confirmado
4. Hipotiroidismo central *
Estudios Opcionales:

1. Ecografia tiroidea

2. Gammagrafia/captacion
3. Tiroglobulina sérica

4. Yodo urinario

Figura 5. Algoritmo para el tamizaje y diagndstico del hipotiroidismo congénito
Fuente: (Fierro, Pacheco, Gonzalez, & Aguinaga, 2015)



En cuanto a las manifestaciones clinicas del hipotiroidismo congénito se establece se
“95% de los RN con HC son asintomaticos o pueden presentar sintomas muy sutiles como
fontanela posterior abierta > 0.5 cm” (Rivera-Hernandez et al., 2018), sin embargo, existen
otros sintomas y signos que pueden presentarse si no se ha efectuado un diagnéstico
oportuno o en casos severos (Peon, 2015), entre estos podemos hallar:

- Macroglosia

- Edema

- Llanto ronco

- Facies tosca

- Hernia umbilical
- Hipotonia

- Piel moteada

En cuanto al tratamiento del hipotiroidismo congénito, “este se trata principalmente con
L-tiroxina sodica, que es una hormona sintética la cual se administra por via oral en dosis
diarias Unicas generalmente en ayunas”(Sanz Fernandez et al., 2015), se manifiesta que es
importante que el tratamiento inicie lo antes posible, se recomienda principalmente el
realizarlo al menos antes de que el recién nacido cumpla los 15 dias de edad (Fierro et al.,
2015), a su vez se expresa como “imprescindible que, el inicio del tratamiento no debe ser
retrasado por motivos no imprescindibles como la realizacion de pruebas complementarias”

(Calabria, 2017).

Como recomendacion se establece que, “debe tomarse en cuenta que la absorcion de L-
tiroxina puede verse modificada al ingerirse acompafiada de medicamentos que contengan
calcio, soja, hierro, fibra, calcio”(Sanz Fernandez et al., 2015), las dosis de L-tiroxina pueden
varias segun la edad en la que se diagnostique el Hipotiroidismo Congénito y adicional a
ello, para garantizar una adecuada administracion de la medicacion se sugiere “triturar el
comprimido y administrarlo preferentemente con una cuchara pequefia, no se debe recurrir
a la dilucion y administracion del comprimido de L-tiroxina en el biberén o jeringuilla”
(Fierro et al., 2015).

2.3. Fenilcetonuria
Entre otra de las enfermedades congénito metabdlicas, la fenilcetonuria se presenta como

1 de las 4 enfermedades en las cuales basa su atencion el Proyecto de Tamizaje Metabdlico



Neonatal, esta patologia, también conocida como PKU, se define como “un error propio del
metabolismo el cual es causado exclusivamente por una ausencia o un defecto en la enzima
fenilalanina hidroxilasa hepatica o también llamada PAH, esta es responsable de la
conversion de la proteina fenilalanina en tirosina” (LOpez-Pulles et al., 2013), a su vez, el
aumento de fenilalanina puede ocasionar lesiones a nivel nervioso y en otros casos se
causante de retraso mental y algunas complicaciones neuropsiquiatricas (Instituto Mexicano
del Seguro Social, 2016), de una forma mas especifica, “la fenilcetonuria se define
principalmente como el aumento de los valores plasmaticos de fenilalanina mayores a 1200
umol/L o 20 mg/dL” (Garcia-Restrepo, Hernandez-G., Londofio, & Muriel-Ramirez, 2018).

La fenilcetonuria puede ser objeto de clasificacion para una mejor comprension tanto de
su fisiopatologia como de sus manifestaciones clinicas, siendo por lo tanto los dos tipos méas
comunes la “fenilcetonuria clasica, que se entiende como la deficiencia completa de PAH,
concentraciones de fenilalanina >1200 pmol/L, asi como una tolerancia dietaria de
fenilalanina <350 umol/L, esta se encontrara asociada siempre a un trastorno del intelecto si
no es tratada” (Garcia-Restrepo et al., 2018) y la “Hiperfenilalaninemia no clasica, misma
que se subdivide en variantes leves y moderadas, leves concentraciones plasmaticas de PAH
<600umol/L y unatolerancia de 600 a 400 mg/dia, moderada 600 y 1200umol/L y tolerancia
entre 350 y 400 mg/dia de fenilalanina” (Ministerio de Salud de Chile, 2017).

En cuanto a la epidemiologia de la fenilcetonuria, se prevé que “en cuanto a la incidencia,
esta enfermedad afecta al menos 1 de cada 10.000 personas” (Garcia-Restrepo et al., 2018).
Por otra parte, respecto a su manifestacion clinica, es posible la identificacion de signos y
sintomas segun la edad en la que se manifiesten (Tabla 2) segun lo plantea el Ministerio de
Salud Pudblica del Ecuador.

Finalmente, en cuanto al tratamiento de la fenilcetonuria, la medida terapéutica “consiste
en proporcionar la cantidad necesaria de fenilalanina para el crecimiento y la reparacion de
tejidos, asi como la reduccion de esta proteina en las dietas con la sustitucion de una medula
de aminoacidos puros” (Brito et al., 2015), adicional a ello se ha intentado “alcanzar la
reduccion en la eliminacién de &cido fenipirtvico a través de dosis altas de fructosa, las
dietas bajas en fenilalanina en la actualidad es una medida que solo permite controlar por
periodos cortos la evolucion de la enfermedad” (Garcia-Restrepo et al., 2018), aunque se
plantea que con la iniciacion oportuna de esta terapéutica con base en un diagnostico precoz

la disminucion de dafio intelectual es notablemente buena.



Tabla 2. Signosy sintomas de la PKU segun edad del paciente

Signos en pacientes no identificados, a
partir del afio de edad

Signos neuroldgicos:
Espasticidad en el 30% de pacientes

Signos iniciales en los lactantes

En los primeros meses, casi no muestran

ninguna anormalidad Microcefalia
Vomito en el 50% de los casos Hiperreflexia
Irritabilidad en el 30% de los casos Crisis convulsivas en el 25%
Desagradable olor del cuerpo del nifio EEG anormal
Dermatosis eczematiformes Gliosis en la sustancia blanca

Disminucién en el volumen del encéfalo
Pérdida de fibras mielinizadas
Problemas psicolégicos y conductuales:

Ataques convulsivos (1:36 pacientes)
A partir de los 9 meses retardo del desarrollo

psicomotor Irritabilidad, hiperactividad
Denticion retardada Retardo mental

Piel clara, aterciopelada y muy sensible Conductas agresivas

Cabello y ojos claros Conducta autista

Peso y talla en niveles bajos para la edad Poca capacidad de aprendizaje

Automutilacion

Fuente: (Lopez-Pulles et al., 2013)

2.4. Galactosemia

El Proyecto de Tamizaje Neonatal en su aplicacion permite la identificacion de la
Galactosemia, esta se presenta como una “enfermedad de tipo hereditario que se caracteriza
principalmente por la incapacidad del organismo en metabolizar la galactosa para convertirla
en glucosa, debido a la alteracion de la actividad de una de las 3 enzimas de la via de Leloir”
(Ministerio de Salud Publica, 2013), esta enfermedad precisa de un diagndstico oportuno
debido a que “la acumulacion de galactosa puede repercutir en la aparicion de lesiones
hepaticas, manifestacion de insuficiencia renal, la afectacion del tejido nervioso, provocar
un retraso en el crecimiento, la formacion de cataratas, entre otras afectaciones” (Roa, Rosas,
Uribe, & Uribe-Ardila, 2017).

La galactosemia puede subdividirse en 3 tipos estos varian segun la afectacion o ausencia
de una de las 3 enzimas de la via de Leloir, “la galactosemia clésica, que es el tipo mas
comun, pero a su vez puede presentarse como aquella cuyas manifestaciones y dafios pueden
ser mas severos, su factor etiologico es la deficiencia de galactosa-1-fosfatouridiltransferasa”
(Lopez, 2016), mientras que “el tipo II de la galactosemia se encuentra relacionada a la
deficiencia de galactosakinasa GALK, mientras que el tipo 111 se debe a la deficiencia de la
galactosa-4-fosfato epimerasa GAL4Pe” (Roa et al., 2017). En cuanto a su epidemiologia,
esta enfermedad tiene una distribucion variable en el mundo, en cuanto al tipo | se estima

una incidencia de 1 en 30.000 o 60.000, en los neonatos con galactosemia de tipo 1l la



incidencia es menor, aproximadamente 1 en cada 100.000, mientras que en el tipo Il los
datos son escasos debido a que es muy rara (Ministerio de Salud Publica del Ecuador,
2014b).

Respecto a las manifestaciones clinicas (Tabla 3) de la galactosemia pueden variar segin
la particularidad de cada paciente, sin embargo, estas pueden agruparse en Alteraciones de
la alimentacion, neurologicas y hepaticas, aunque se establecen “como sintomas comunes la
intolerancia a determinados alimentos principalmente a los que contienen galactosa, ademas
del dano hepatocelular” (Brito et al., 2015).

Tabla 3. Manifestaciones clinicas de la Galactosemia clasica

Manifestaciones clinicas | Porcentaje - (%)
Alteraciones de la alimentacion
Intolerancia a los alimentos 76
Alimentacion deficiente 23
\Vomitos 47
Diarrea 12
Alteraciones neuroldgicas
Letargia 16
Convulsiones 1
Retraso del desarrollo 29
Alteraciones hepaticas

Dafio hepatocelular 89
Ictericia 74
Hepatomegalia 43
Hipertransaminasemia 10
Alteraciones de la coagulacion 9
Edema, ascitis 4
Septicemia 10

Fuente: (Ministerio de Salud Pablica del Ecuador, 2014b)

En lo que respecta al tratamiento de la galactosemia, este basicamente “consiste en una
dieta que esté libre de toda fuente de galactosa, sin leche o cualquier otro producto lacteo lo
que permite una normalizacion de los sintomas agudos ocasionados por el consumo de los
mismos” (Brito et al., 2015), aunque en los pacientes que presentan déficit de epimerasa se
considera crucial el consumo de galactosa, generalmente las complicaciones como el déficit
intelectual y especificamente en las mujeres, el dafio ovarico a largo plazo suelen
permanecer, aunque se manifiesta que cuando la galactosemia es de tipo transitoria el
pronostico para los pacientes es favorable (Lopez, 2016), si bien “la eliminacion de la lactosa
en la dieta puede ayudar en la prevencion de la toxicidad aguda y revertir algunos signos

como las cataratas, esta medida no puede prevenir los déficits neurocognitivos” (Sanders,
2016)



2.5. Hiperplasia Suprarrenal Congénita

Finalmente, la Hiperplasia Suprarrenal Congénita o también conocida por sus siglas HSC,
es basicamente “una enfermedad de tipo hereditaria, autosdémica y recesiva misma que
implica un fallo en la esteroidogenesis suprarrenal, se estima que al menos en el 90-95% de
los casos se debe al déficit de la enzima 21-hidroxilasa” (Rodriguez Sanchez, Sanz
Ferndndez, & Echeverria Fernandez, 2015), la ausencia de esta encima puede llegar a
comprometer la biosintesis de hormonas esteroideas como el cortisol o la aldosterona en
grados variables mismos que a su vez conllevan a una elevacion de caracter anormal del
sustrato esteroideo 17-OHP (CENET, 2014), las hormonas afectadas frente al déficit de la
enzima 21-hidroxilasa cumplen “un rol crucial en la regulacion del metabolismo, el sistema
inmune, la presion arterial; el cortisol por ejemplo regula la respuesta del organismo a las
enfermedades” (Mayo Clinic, 2017).

En cuanto a la epidemiologia de la HSC se establece que “su presentacion en la poblacion
es relativamente baja, segun datos estadisticos a nivel mundial esta enfermedad muestra una
incidencia que puede variar, esta va desde 1 en cada 10.000 hasta 18.000” (Herrera-Gomez,
2014), esta patologia puede subdividirse en HSC clasica y HSC no clasica (Figura 7) y las
manifestaciones clinicas pueden variar segun estos tipos y/o el sexo del paciente, siendo asi
que “las mujeres pueden llegar a presentar hirsutismo, acné, anovulacion e irregularidades

menstruales en su etapa de adolescencia” (Ministerio de Salud Publica del Ecuador, 2014a).

HSC Clasica HSC NO Clasica

| Perdedora de sal | | Virilizante simple
75% 25%
Inicio prenatal

| Masculino | | Femenino | | Masculino| | Femenino |

Aumento Gepijtales Aumento Genitales Pubarquia precoz
colpere | [ amioes | [ oipene | [omomos | | BRI ey
\émito Puhe_r‘tad. precoz
Diarrea Hirsutisma
Deshidratacién
Letargo

Figura 6. Clasificacion y cuadro clinico de la HSC y HSCNC
Fuente: (Ministerio de Salud Publica del Ecuador, 2014a)

En cuanto al tratamiento de la HSC, este “dependera del grado en el que se halle la

afectacion enzimatica, asi como de las manifestaciones clinicas que presente esta al
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momento de confirmar su diagnostico, el objetivo del tratamiento sera reemplazar la
secrecion fisiologica de glucocorticoides y mineralocorticoides” (Rodriguez Sanchez et al.,
2015), con el fin de evitar la pérdida salina, de forma mas precisa, se sefiala que los
“trastornos referentes al desarrollo sexual en pacientes de sexo femenino precisaran de un
abordaje personalizado, esto con base en el hecho que, pese a la suplementacion
farmacoldgica hormonal, la progresion de la virilizacion en el periodo neonatal es
irreversible” (Herrera-Gomez, 2014), lo que lleva a la consideracién de medidas quirargicas

reconstructivas.



CAPITULO 3

METODOLOGIA

La propuesta investigativa se establece como una de caracter documental, basada en la
utilizacién de recursos y materiales bibliograficos disponibles en una variedad de
plataformas de tipo digital principalmente, repositorios de universidades como; Universidad
Estatal de Guayaquil, Universidad de Cuenca, Universidad Nacional de Chimborazo,
Universidad Catélica de Santiago de Guayaquil, entre otras, buscadores académicos como;
Scielo, Elsevier, Medigraphic, Google Académico, revistas en su version digital como; la
“Revista Espafiola Endocrinologia Pediatrica”, la “Revista de Los Estudiantes de Medicina
de La Universidad Industrial de Santander”, la “Revista de La Facultad de Medicina
Universidad Militar Nueva Granada”, o sitios web medicos con certificacion HONcode
como; Mayo Clinic. La busqueda de revistas, articulos cientificos, tesis de grado y postgrado,
asi como el resto de informacion se aplico mediante el uso de palabras clave como: Tamizaje

Neonatal, HSC, PKU, Hipotiroidismo Congenito, Congenito Metabolico.

Para la referenciacion de datos epidemiologicos se procedio a la utilizacion de reportes e
informes proporcionados o publicados en los sitios web de organizaciones, ministerios
publicos u otras entidades cuyo aporte a la investigacion se consiso y veraz, como por
ejemplo la “Organizacion Mundial de la Salud” asi como las Guias de Practica Clinica las
cuales son proporcionadas por el “Ministerio de Salud Publica del Ecuador” a traves de su

portal web.

3.1. Tecnica de Investigacion

La investigacion consta de la aplicacion de diversas técnicas metodoldgicas las cuales
dan estructura y sentido a la informacién recopilada, siendo asi que por ejemplo se utilizé la
ficha bibliografica para la recoleccion del material bibliografico complementada con la
técnica hermenéutica para la interpretacion y seleccion del mismo, la utilizacion de las
técnicas exploratoria, descriptiva y explicativa permitieron el tanto el analisis como la
sintesis de ¢la informacion seleccionada asi como el planteamiento adecuado de cada
concepto y definicion propuesta, finalmente se hizo uso de las Normas APA para la

elaboracién de citas bibliograficas, asi como tablas y figuras.



CAPITULO 4

DESARROLLO DEL TEMA

A nivel mundial, desde hace ya varios afos, se ha implementado todo tipo de estrategias
en cuanto a la Salud Publica fundamentadas principalmente en la prevencion de la
enfermedad, asi como la promocién de la salud, los beneficios de estas medidas son
numerosos, y estos no solo se limitan al paciente que es beneficiario directo de dichas
politicas sino que estos se extienden a diversos sectores, siendo por lo tanto imperioso el
destacar cuales son los alcances exactos de una de estas, en el caso del Proyecto de Tamizaje
Metabolico Neonatal aplicado en el Ecuador y casi en todo el mundo, si bien el beneficiario
directo es el recién nacido, los resultados positivos de esta medida pueden llegar a influir en
aspectos tan diversos y aparentemente no relacionados con dicho proyecto como la
economia, esta propuesta investigativa apunta a demostrar, basado en esos resultados
positivos, porque es importante la aplicacion de un Tamizaje Neonatal, para ello se
demostraran los resultados obtenidos de investigaciones previas cuyas metodologias

permitieron la obtencidn de datos relevantes a esta investigacion:

Publicaciones de articulos, como ¢l denominado “Por qué no se debe suspender el
programa de tamiz metabolico neonatal en México”, el cual basa su estudio en la explicacion
de la relevancia que tiene este programa en la sociedad expresa que, el tamizaje neonatal “da
la posibilidad de influir positivamente en la calidad de la vida de los pacientes diagnosticados
y tratados oportunamente, disminuyendo los riesgos de discapacidad ¢ incluso la muerte”
(Hernéndez, 2013), al mismo tiempo se plantea el hecho de que el beneficio del tamizaje

metabolico neonatal puede ser mayor al ser comparado con su costo (Hernandez, 2013).

En investigaciones como la denominada “Conocimiento, actitud y practica de las mujeres
y madres embarazadas sobre la importancia del tamizaje metabolico neonatal en la consulta
externa del Hospital Gineco-Obstétrico Oramas Gonzalez del Canton Duran en el periodo
comprendido desde Octubre 2015 a Febrero 2016” manifiesta que “la ejecucion de una
prueba como lo es el tamizaje neonatal resulta favorable en la poblacion ya que con la
extraccion de solo 6 gotas de sangre puede conseguirse el diagnostico de defectos congénitos
del metabolismo” (Ifiiguez-Valarezo & Calderon-Aspiazu, 2016), siendo al mismo tiempo

otro de sus beneficios, la sencillez y velocidad con la que puede ser aplicado, de igual forma



se destaca el hecho que la aplicacion de dicho procedimiento no es perjudicial en ninguna

instancia, para el recien nacido.

Adicional a ello, en la investigacion que lleva por nombre “Evaluacion del desempefio
del Programa Nacional De Tamizaje Metabolico Neonatal del Ministerio De Salud Publica
Del Ecuador en el periodo comprendido desde enero a noviembre del 2014” se concluye que
“el Programa de TMN aplicado en el Ecuador es de gran beneficio al relacionar su costo-
beneficio, de igual forma este contribuye a la deteccion oportuna de 4 ECM que al
complementarse con un tratamiento efectivo e integral” (Ortiz-Rubio & Villacis-Guerrero,
2015).

De forma puntual, la “Guia de Practica Clinica de Diagndstico, tratamiento y seguimiento
de la hiperplasia suprarrenal congénita” expresa que, desde la aplicacion del tamizaje
neonatal el “prondstico respecto a la HSC ha mejorado de forma sustancial en la poblacion
en general, debido a la identificacion de posibles casos en etapas tempranas lo que permite
el acortamiento de los tiempos de diagnostico y tratamiento” (Ministerio de Salud Publica
del Ecuador, 2014a), esto a su vez se traduce en una mejora respecto al pronostico del

paciente con un caso de HSC confirmado o detectado.

De igual forma, la “Guia de Practica Clinica de Diagnéstico y tratamiento del
hipotiroidismo congénito” plantea, referente al tamizaje metabdlico neonatal que “ademas
de la aportacion fundamental en el objetivo de la erradicacion del retardo mental a causa del
Hipotiroidismo Congeénito, permite una reduccion de los costos del cuidado en nifios en los
que se previene dicha enfermedad” (Fierro et al., 2015), mismos que de no ser por la
aplicacion de dicha medida pueden ser considerablemente elevados, adicional a ello se
plantea que, la implementacion de medidas como el Tamizaje Neonatal “han tenido u gran
éxito en la deteccidn y tratamiento temprano de la enfermedad, lo que al mismo tiempo ha
demostrado que en la mayoria de los casos se puede alcanzar un desarrollo neurocognitivo

normal” (Fierro et al., 2015).

En cuanto a la Fenilcetonuria, la “Guia de Practica Clinica de Diagnostico y tratamiento
nutricional del paciente pediatrico y adolescente con fenilcetonuria” manifiesta que “el
tamizaje neonatal aplicado oportunamente permite iniciar el tratamiento de forma temprana
restringiendo la fenilalanina lo cual permite la prevencién de dafios neuroldgicos y

discapacidad que a su vez se traduce en un beneficio clinico y economico” (Lopez-Pulles et



al., 2013), es asi que por lo tanto, el tamizaje, con enfoque exclusivo en las enfermedades
permite la prevencion oportuna principalmente de los dafios a un nivel neuroldgico, lo cuales

pueden dificultar a futuro el desarrollo y desenvolvimiento normal.

Sin embargo y pese a la evidencia irrefutable respecto a los beneficios de esta prueba, ain
se evidencia resistencia o limitaciones en cuanto a la aplicacion de la misma, ejemplo de
ello, los resultados obtenidos en investigaciones como “Conocimiento de la importancia del
cumplimiento del Programa Nacional Del Tamizaje Metab6lico Neonatal en las madres
asistidas en la maternidad Matilde Hidalgo De Prdcel de mayo — julio 2014” misma que
concluye que “las parturientas con un nivel de educacion baja se encuentran altamente
relacionadas con el desconocimiento de la importancia que la prueba de tamizaje, mismo
que se verifico mediante la aplicacion de una encuesta relacionada al tema” (Cdrdova-
Loayza, 2014), adicional a ello se expresa que existe una clara relacion entre el nimero de
veces en que la gestante acude a los controles prenatales y el nivel de conocimiento

apropiado en cuanto al tamizaje neonatal.

Esta informacion se complementa con datos de otras investigaciones “Conocimiento de
los padres de familia y gestantes sobre la importancia y las enfermedades que se detectan
con el Tamizaje Metabdlico Neonatal en el Centro de Salud N° 11 Francisco Jacome durante
el periodo de octubre —enero del 2015 — 2016” dentro de la cual, en sus conclusiones expresa
que se determina que el desconocimiento de los padres asi como las gestantes se relaciona a
la poca o nula informacion otorgada por parte del equipo de salud, asi como la ausencia de
medios publicitarios o de otro tipo que pueda proveer el establecimiento de salud donde se

realizan los controles pre y postnatales (Quinde Rivera & José Enrique, 2016).

Finalmente, la investigacion “Conocimiento sobre el programa del tamizaje metabdlico
neonatal en las madres que acuden a consulta externa del Hospital “Vicente Corral
Moscoso”. Cuenca 2014”, adicional al desconocimiento en general o la poca informacion
proporcionada por el personal de los establecimientos de salud, agrega a que un elevado
namero de gestantes, asi como madres de recién nacidos muestran un claro desinterés no
solo en la recepcion de informacion sino en la aplicacién de la prueba puesto que, bajo su
criterio, esta consiste solo en ser un “requisito para la inscripcion del nifio” (Brito et al.,
2015), desconociendo asi los beneficios de la misma, mientras que especificando la
desinformacion el estudio muestra que muchas de las madres desconocen la cantidad de

enfermedades que detecta la prueba asi como el nombre de las mismas.



Por lo tanto, teniendo presente las problematicas detectadas y las cuales dificultan la
aplicacion de la prueba, los mismos estudios sugieren una serie de medidas, mismas que
aportarian a solucionar dichos inconvenientes, asi como optimizar y mejorar la aplicacion
del tamizaje, entre las opciones recomendadas estan el “realizar campanas educativas en
sectores rurales y urbanos marginales con el proposito de sentar la importancia de la
realizacion de la prueba de tamizaje en el neonato con énfasis en la prevencién de patologias
congénitas y sus beneficios” (Cordova-Loayza, 2014), ademas se sugiere la “formulacion de
estrategias educacionales dentro del establecimiento de salud, fomentada en la promocion
del tamizaje metabolico neonatal y que apunte a despejar dudas tanto de los padres como en

las gestantes” (Quinde Rivera & José Enrique, 2016).

Se sugiere, de igual forma, la “ubicacion estratégica de afiches o carteles referentes al
tamizaje metabdlico neonatal dentro del establecimiento de salud, con el fin de que las
madres pueden verlos y acceder a ellos con mayor facilidad” (Brito et al., 2015), de igual
forma se mencionan una serie de buenas practicas en cuanto a la aplicacion de la prueba

(Lopez, 2014), mismas que se enlistan a continuacion:

- El profesional en todo momento debe asegurarse del llenado adecuado de la cartilla
con los datos del RN asi como la verificacion de los mismos.

- El profesional responsable debe encargarse de la verificacion del libro de registro,
asi como constatar que los datos sean correctos.

- El personal a cargo de las muestras debera realizar un registro diario de las muestras
que se hayan enviado.

- EIl personal responsable del programa realizara una revisibn de manera diaria
respecto a la publicacion de resultados en la pagina web del laboratorio con el codigo
de la unidad de salud.

- El profesional debera elaborar un informe por semana a partir del primer dia habil de
la semana, este contendra los envios, asi como reportes de las muestras, sera enfatico

y prioritario en los casos sospechosos o positivos del centro de salud.



CAPITULOS5

CONCLUSIONES

En conclusion, puede determinarse que la importancia de la aplicacion oportuna del
tamizaje metabdlico neonatal es indiscutiblemente amplia, esto debido a la serie de
beneficios que puede acarrear una medida como esta, constan entre estos; la identificacion
oportuna de enfermedades congénito metabdlicas como la hiperplasia suprarrenal congénita,
el hipotiroidismo congénito, la galactosemia y la fenilcetonuria, asi como brindar la
oportunidad de la aplicacion de medidas terapéuticas en las enfermedades diagnosticas en
etapas tempranas lo que a su vez permite la reduccion de secuelas a nivel neurolégico
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 que conlleva el tratamiento de secuelas prevenibles

es notablemente menor.

La aplicacion del tamizaje metabolico neonatal puede verse afectada o limitada por la
existencia de determinados factores, principalmente figuran los relacionados al nivel de
conocimiento, el bajo nivel de educacion académica se presenta como factor predisponente
en cuanto a la adquisicion de nuevos conocimientos ambientados a la salud, especificamente
en la captacion de la importancia de la aplicacion del tamizaje neonatal asi como sus
beneficios, por otra parte, la deficiente o nula informacién proporcionada por parte de los
servidores de salud figura también como factor causal de la limitacion en la aplicacion de la
prueba de tamizaje, constan a su vez entre otros factores, el desinterés propio de cada
paciente hacia la aplicacion de la prueba y el ausentismo en los controles prenatales tanto de

las gestantes como los padres.

Finalmente, las medidas o intervenciones que pueden ser complementadas en la
aplicacion del tamizaje metabdlico neonatal con el fin de garantizar la disminucién de
obstaculos, asi como el mejoramiento en la calidad de su aplicacion y administracion se
enfocan, en cuanto a los padres y madres del RN, en estrategias educativas con el fin de
garantizar una concientizacion por parte los mismo respecto a la importancia y beneficios de
la prueba, no solo en el recién nacido si no en todos los sectores, de igual forma el profesional
debe adquirir los conocimientos claves respecto a la gestién del programa con el propdésito

de mantener un registro de informacién organizada.
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